您做對了基因檢測嗎?
台大醫院基因醫學部細胞暨分子遺傳研究室主持人、台大醫院基因醫學部主治醫師 蘇怡寧
血友病的基因篩檢除了針對病人的基因序列作鑑定外，女性帶因的檢驗及胎兒產前檢驗也很重要，是減少血友病繼續遺傳至下一代的重要參考！但我曾遇到病友媽媽抱怨，8年前花了好幾萬塊做過檢查，但仍生出血友病兒，究竟問題何在？

事實上，目前血友病的篩檢試驗有三種技術包括：

一、凝血功能篩檢：測試血液中aPTT反應時間（活化部份凝血活酵素時間），若為中到重度的A型或B型血友病患者，其aPTT的反應時間會延長，不過輕度血友病患者的aPTT亦經常表現正常。此外，除了A型或B型血友病患者外，包括嚴重的凝血因V、X和纖維蛋白原缺乏（肝臟疾病、阻塞性黃胆、腸道症狀等）、血循環中有抗凝物質（SLE等）、血栓性疾病（心肌梗塞、妊娠高血壓、腎病等）等，也會造成aPTT的反應時間延長。此項檢測的準確率常會因為個體表現型的不同而有所差異，誤差率頗高，無法以此作為血友病確定診斷。

二、凝血因子分析：測試凝血因子Ⅷ、IX凝固活性為標準。不過，在懷孕、服用口服避孕藥、有氧運動後和慢性發炎時，血漿中凝血因子Ⅷ的凝固活性會增加；而大約25%血型O型的人，其血漿中凝血因子Ⅷ的凝固活性也可能比其他血型的人為低；此外，類血友病也會造成凝血因子Ⅷ凝固活性降低，形成許多檢驗上的變數。十幾年前開始做血友病帶因檢測時，普遍使用這項檢測技術，而開始施行血友病產前胎兒診斷時，亦曾運用此項檢測於臍帶血穿刺術，採集胎兒血樣來判斷是否具血友病。此項檢測有許多之侷限性與變數，會受到許多因素之影響，並非這麼可靠，判斷運用上必須非常小心，基本上不建議使用。

三、分子遺傳試驗：基因診斷有許多方式，以往多利用「linkage analysis基因連鎖分析」來鑑定，雖然便宜，但受限在有家族史，且必須有病患檢體的方式下進行試驗，還必須考慮基因重組和生殖細胞突變等問題，因為檢驗技術日益更新，現在幾乎已不再使用。而DNA序列就像一串珠子，最新的「基因定序」技術，準確率高達99％，是目前準確度最高的診斷方式，其原理是血友病患的DNA就像其中有幾個珠子扭曲，每個家族的珠串都有不同扭曲位置，可透過「單股序列構形分析」、「DNA定序」等基因檢測方式加以確認，但所須時間也較長，因此建議若有懷孕計畫者應及早進行。
建議：過去受限於科技因素，遺傳檢驗的準確率較低，因此我們建議病友，即使以前做過上述篩檢，現在懷孕前最好還是運用更新的基因檢測技術再次確認，避免遺憾的發生！
＊多一點了解就會少一點遺憾！

【蘇醫師與血友病患的愛家BLOG】更多文章歡迎您上網閱讀並留言發問！http://blog.udn.com/hemophiliasu
