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在當今的醫學領域中，隨著基因科技的快速發展，科學家得以深入探索個

體的基因組與健康的關係，這對我們了解自身的健康和風險提供了前所未有的

機會。然而，對於多數人來說，基因與健康的連結似乎是一個複雜而陌生的領

域。 正因如此，遺傳諮詢成為一個重要的支援系統。它不僅提供了解基因與健

康關係的途徑，還能在特定時刻為我們的生命旅程提供指引。  

 

何時該尋求遺傳諮詢？   

遺傳諮詢是科技進步的產物，更是照顧自身健康的重要利器。首先，考慮

即將迎接新生命的夫妻們，遺傳諮詢在計畫懷孕前尤其關鍵。這不僅包含尋找

潛在的遺傳風險，還提供準父母能夠更全面地了解基因對後代健康影響的機

會。 此外，家族中已知的遺傳疾病史也是尋求遺傳諮詢的一個明確時刻。了解

家族病史可以幫助個人預測可能的罹病風險，從而發展出相關的健康管理策

略。對於那些曾經聽說過家族中某種疾病的陰影，或者已經在親人中見證了遺

傳疾病帶來影響的人來說，遺傳諮詢也是一個及時而重要的資源。最後，對於

對自己的基因感到好奇的人來說，遺傳諮詢同樣提供了一個深入瞭解身體內部

運作的窗口。這可能包含對個體健康和藥物反應的更全面了解，有助於制定更

加個人化的生活方式和醫療計劃。  



 當自己或是家人被診斷為遺傳性疾病時該怎麼辦？    

面對自己或家人被診斷為遺傳性疾病，這是一個極具挑戰性的時刻，但也

是我們能夠採取積極步驟的機會。以下是一些應對的建議：  

1. 尋求專業醫療建議：與醫生或遺傳諮詢師聯繫，深入了解疾病的性質、發

展過程以及可能的治療選擇。專業的意見能夠為你提供明確的訊息，幫助

你理解疾病。  

2. 建立支持系統：面對遺傳性疾病，支持系統變得格外重要。和家人、朋友

分享，或加入支持團體，能讓你感到理解和支持。這樣的社會連結有助於

減輕情緒壓力。  

3. 心理諮商：面對遺傳性疾病的診斷，心理輔導是很重要的。尋求專業醫生

或心理諮商師的幫助，能夠協助您面對情緒困擾，找到應對的方式。  

4. 教育自己：深入了解被診斷的遺傳性疾病，包含病因、症狀、治療和預

後。知識有助自己主動參與治療決策，同時也有助於減少對未來的擔憂。 

5. 考慮遺傳輔助生殖技術：如果計劃擁有家庭，了解遺傳輔助生殖技術，如

基因檢測和選擇性胚胎植入等，有助於減少將遺傳疾病傳遞給下一代的風

險。 

在遺傳諮詢過程中，持續與醫療專業人員合作，並充分利用可用的資源，

將使自己能夠更堅韌地面對這個挑戰，也能同時照顧好自己和家人。  

  



遺傳諮詢前需要準備什麼嗎？  

   尋求遺傳諮詢前，事前準備工作可以幫助你更充分地參與諮詢過程。以下是

一些建議：  

1. 家族病史：收集並整理自己和家人的家族病史。注意記錄任何已知的遺傳

疾病、習慣性流產、先天性畸形等訊息。有助遺傳諮詢師風險評估。 

2. 個人醫療病史：準備一份自己的醫療歷史，包括過去的疾病、手術、用藥

情況等。有助於了解自己整體健康狀況。  

3. 先前的遺傳檢測報告：如果曾經接受任何遺傳檢測，請攜帶相關報告。這

能提供更多訊息，協助遺傳諮詢師完整評估風險。  

4. 提前了解基因知識：對基因和遺傳學的基本知識有一些了解會使諮詢過程

更容易理解。  

5. 問題清單：在諮詢前列出自己想瞭解的問題，以確保在諮詢中能夠獲得想

要的訊息。  

6. 支持系統：如果可能，邀請伴侶或家人參與諮詢。不僅可以相互支持，還

能確保所有關係人都理解和參與到遺傳諮詢的過程中。  

7. 心理準備：遺傳諮詢可能涉及敏感訊息，因此確保自己心理做好準備。如

果有需要，可尋求心理諮商以因應可能的情緒反應。  

  

  



遺傳諮詢流程說明  

1. 建立家族譜：遺傳諮詢師協助患者建立詳細家族譜，包含家族成員的健康

狀況、遺傳疾病史等。這是確定患者風險的第一步。   

2. 身體評估：醫師進行患者的身體評估，了解其目前的健康狀況。有助於確

定是否有任何潛在的遺傳疾病的症狀或跡象。   

3. 遺傳檢驗分析項目：根據家族譜和身體評估，遺傳諮詢團隊安排可行的遺

傳檢測項目。可能包含特定基因檢測，以評估患者的遺傳風險。   

4. 遺傳檢測前諮詢：在進行遺傳檢測前，患者接受遺傳諮詢師的檢測前諮

詢。包含解釋檢測過程、風險和可能的結果，並提供患者機會提出問題。   

5. 確立診斷：一旦遺傳檢測完成，醫生根據檢測結果確立診斷。這可能涉及

判斷是否存在特定的基因變異，以及這是否與患者的健康狀況相關。   

6. 遺傳檢測後諮詢：遺傳檢測後，患者接受遺傳諮詢師檢測後諮詢。這階段

包括解釋檢測結果、評估可能的影響，以及提供患者需要的支持和建議。 

7. 患者追蹤：遺傳諮詢不僅限於檢測結果，也包括患者的追蹤。醫療團隊會

定期與患者聯繫，監測其健康狀況，提供必要的支持，並根據需要進行進

一步的處置。   

整個流程在於為個案提供全面的遺傳訊息，並確保個案於整個過程中得到

適當的支持與協助。  

 

  



遺傳諮詢流程圖 
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註 1： 

心理師：協助個案面對疾病過程中壓力之調適與適應；或晚發性疾病帶因者基因檢測前、後協助評估心理狀態是否已有充分準備。 

社工師：協助弱勢個案尋求相關福利資源之運用。 
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