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新生兒遺傳篩選的倫理討論 
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隨着醫學方面的發展，過去幾十年在新生兒篩選方面的進展也很大。在幾個專科裏的重

要領域都已經發展了篩選專案，包括了先天性畸形、先天性代謝病、遺傳性失聰和心智發育

遲緩，其中包含了很多比較罕見的遺傳病。多年來，世界上不同的國家及地區已經開展了不

少新生兒篩選計劃，例如上世紀60 年代美國水牛城大學（University of Buffalo）的Robert Guthrie 

開展了一項新的計劃，利用濾紙滴血檢測法篩選一種代謝病：笨丙酮尿症（Phenylketonuria）。1
這是新生兒篩選遺傳病的一個很好的模型。及至70年代，這類計劃也擴展到兒童內分泌症的

領域，包括先天性甲狀腺功能低下的篩選。到了90 年代，發展了新技術串連質譜儀（Tandem 

Mass Spectrometry），從此使用同一個濾紙方法就可以篩選出其他多種代謝病。現在很多國家

地區都已經擁有以上的技術，亦開展了多項新生兒的遺傳病和代謝病的篩選系統。可是，發

展新計劃的時候也帶來一些倫理的問題，而當中不少牽涉社會甚至法律因素的考慮。這些問

題當中有些較易解決，但不少仍具爭議性。2003 年以後，人類基因組的知識獲得長足發展，

確立了大量不同種類的遺傳病檢測，新生兒遺傳病的篩選看來也可利用這些新技術。不過正

因如此，也引發了很多新的倫理問題。 

 

什麼是醫學篩選什麼是醫學篩選什麼是醫學篩選什麼是醫學篩選    

簡單來說，醫學篩選的目的就是針對一個高危的族群，利用各種方法查出哪一個人帶有

某種疾病的風險，從而針對性地為他提供適當的防禦措施或治療。醫學篩選是一個公共衞生

醫學的概念，有別於個人的診斷。1968 年聯合國世界衞生組織發表了一份報告，提出關於醫

學篩選的重要指引。2 其中最重要的包括以下三方面： 

第一，關於針對的某種疾病，我們必須明確地了解該病的成因、病變機制和發展，以及

治療方式。最重要的是需要有一個時間視窗（Timewindow）可以讓篩選及時進行。 

第二是關於篩選的方法：它是否可靠？敏感度、特異性和預測值又如何？最重要是必需

考慮他人對篩選方法的認受性。 

第三個要求，除了倫理、法律和社會效應的考慮，也要顧及經濟方面的成本效益。要留

意的是，所有醫學篩選都是系統性的計劃，所以要正確地調配社會資源，也必須取得社會共

識，因而需要很多關於倫理的考慮。 

 

新生兒篩選新生兒篩選新生兒篩選新生兒篩選    

新生兒的定義就是剛出生到四周的孩子。在統計學上，百分之三到百分之五的新生兒可

在剛出生或往後幾年查出各類先天性和遺傳的疾病。本章開首提到，上世紀60 年代發展出來

的第一個篩選系統，針對的遺傳病是笨丙酮尿症，並已發展出一種很有效率的篩選技術。由

於整個篩選系統既能臨床應用也合乎成本效益，所以是一個很好的醫學模式。根據這經驗，

後來陸續發展出其他內分泌病和多種代謝病的篩選計劃。新生兒甲狀腺功能低下的篩選隨後

也在70 年代開展了，成效良好。至於如何選擇篩選哪一種病，其中一個考慮因素是該病的發

病率。雖然有不少族群的遺傳病的發病率比較相近，但也不乏明顯的差別。比如在西方比較
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常見的囊性纖維化（Cystic Fibrosis），在東方的族群裏則比較罕見。另外，在北美州較為常見

的䥥狀細胞貧血（SicklecellAnaemia），在東方亦比較少見。地中海貧血和葡萄糖六鏻酸脫氫

酶缺乏症（Glucose-6-phosphateDehydrogenase Deficiency, G6PDD）在華南地區常見，於華北地區

便不常見了。所以，在政策方面，首先須注意就是要篩選什麼病，因為某一疾病在某一個族

群適合篩選，但對另一個族群卻可能不適合了。 

 

香港新生兒篩選的發展香港新生兒篩選的發展香港新生兒篩選的發展香港新生兒篩選的發展    

從上世紀六七十年代開始，香港已經開始遺傳病的研究，其中包括地中海貧血和G6PDD。

由於香港的族群主要來自中國南部幾個省分，因此G6PDD 的發病率較高，大概百分之四點五

的男性和一千分之三的女性都攜帶着這個疾病的基因變異。由於G6PDD對新生兒的影響較大，

所以自上世紀70 年代香港政已經開始研究如何作出篩選。1984 年，醫務衞生署開展了一個

全港新生兒篩選計劃，除了G6PDD，3還包含先天性甲狀腺功能低下。4 至於在西方常見的笨

丙酮尿症，卻因港人發病率較低，所以並沒有包含在計劃內。過去三十多年，該計劃幫助了

三萬多個兒童和他們的家庭，可算是一項甚有成果的服務。 

 

典型的倫理問題典型的倫理問題典型的倫理問題典型的倫理問題    

通過香港新生兒篩選計劃，我們了解到一些很重要的典型倫理問題。第一，是計劃的目

的與手段的問題。這類具有預防性質的公共衞生醫療措施，目的十分明顯，就是為了保障兒

童的健康。基於這個理由，有些國家（譬如美國）的新生兒篩選計劃都以強制形式進行。這

種手法實際上剝奪了新生兒的父母的選擇和決定的權利。過去幾十年來，這種強制手段引起

了一定的爭議，因為父母沒有經過「知情同意」（Informed consent）的過程就被逼參加了這種

計劃。當然，後來也有人提出了一些補救方案以解決這項倫理爭議，如設立名為「知情拒絕」

的機制，即假定不退出計劃的父母等於同意對新生兒進行篩選，而不想參與的父母需要主動

申請退出計劃。這種方法也大大減省了行政工作。從倫理學視角而言，這是一個關涉自主

（Autonomy）的議題，同時也包含了另一個核心的爭議：究竟這類計劃是為了公眾的利益，

還是為了新生兒的個人利益呢？其他家庭成員（包括父母親）的利益又如何計算呢？當然，

大多數人都會認為最重要的，還是這些計劃要以兒童的利益為出發點。此外，新生兒篩選能

夠預防疾病，對社會整體亦有好處。然而，父母或其他家庭成員的利益就比較複雜，因為篩

選雖對新生兒有益，而父母或家屬也沒有主動退出計劃，但當知悉結果時，他們或會覺得不

快及難以接受。在這種情況下，我們應該如何平衡各方的利益呢？在東方國家或地區的新生

兒篩選計劃裏，上述這種倫理爭議看來沒有西方那樣嚴重，可能是因為東方人比較習慣集體

主義的生活模式吧。第二個倫理問題與遺傳歧視有關。因為很多篩選出來的都屬罕見疾病，

當中部分可能在日後才發病。人們關注的是有病的兒童，或帶有風險的孩子，會否因為有了

這些基因而遭受歧視呢？歧視可能發生的場合包括了學習的環境、工作的場地、家庭以及社

區，購買保險也可能出現較多障礙。對於這些遺傳因素導致可能出現的歧視，不同的國家有

不同的應對方法。比如美國已經立法禁止因個人遺傳因素而受到歧視。5 通過法律加強個人的

保障，對新生兒遺傳篩選看來也有一定的幫助。至於其他沒有立法保障人民不受遺傳歧視的

國家或地區如何解決這個問題，看來也需要多加討論吧。 

 

擴張新生兒篩選擴張新生兒篩選擴張新生兒篩選擴張新生兒篩選    
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到了上世紀90 年代，新的篩選科技又出爐了。這項在北美研發的新技術叫串連質譜儀（Tandem 

Mass Spectrometry）。通過這種技術，我們可以在新生兒的血液裏面檢查他有沒有氨基酸、脂

肪酸和有機酸等代謝病。因此，不少地區的衞生組織很快就將這項技術被應用於新生兒篩選

方面，短短幾年已經發展成一個新的篩選工具，名為擴張新生兒篩選（Expanded newborn 

screening）。6 有了這項新的技術，我們可以一下子查出多達三十多種的遺傳代謝病。不過，

這種新技術也帶來了一些新問題。最重要的是，這幾十種疾病各有特質，其中一部分並沒有

特別的臨床後果，根本不應該稱為疾病。最後還要看臨床的結果來選擇篩選那一項。 

在香港，我們於上世紀90 年代已經掌握這種新技術的應用，但一直等待適合擴大新生兒

篩選的時機。主要的原因不是技術問題，而是考慮到這種新技術在其他地區應用時所產生的

問題和引起的爭議。經過反覆討論後，香港政府決定在2015 開始一個先導計劃，由醫管局和

衞生署領統籌，到了2017，終於決定在香港所有公立醫院裏實行新的擴張新生兒篩選計劃。

根據香港的經驗，各界最主要關注這個計劃如何選擇和決定針對哪一種疾病作篩選。雖然這

種討論看來不是一種很重大的倫理爭論，但實際上卻涉及如何善用社會資源和公平理財的哲

學。 

 

基因組規模篩選基因組規模篩選基因組規模篩選基因組規模篩選    

2003 年，人類基因組計劃完成了。從此，人類可以通過檢查自己的基因來尋找身體健康

和疾病的基礎。往後十多年的科技發展愈來愈快，這些技術和基因測試也愈來愈便宜，而且

無論在臨床的病理診斷，或是在公共衞生醫學的應用也愈來愈普及。在臨床方面，這種新技

術已經應用於發展個人化醫學（Personalized medicine）和精準醫學（Precisionmedicine）。同時，

很多人亦開始構思將這種新技術應用在更廣濶的層面。大家都明白到遺傳基因與疾病和健康

有密切關係，因此也愈來愈多人討論如何能把這些新知識應用到篩選疾病和遺傳風險方面。

一個新的概念也因而被提出來，就是所謂的基因組規模篩選（Genome-scale screening）。這概

念雖有吸引之處，但如何使用這種技術作大規模的篩選，仍有很多倫理及實際考慮。在新生

兒篩選方面，主要的倫理考慮有如下幾個。第一，這個概念跟過去使用的技術規模不一樣。

過去的新生兒篩選方法，主要是針對性的個別篩選，而每種被針對的疾病都有已知的基因變

異和生化改變。現在提倡的基因組規模篩選的涵蓋面非常大，好處是能夠獲取更多資料，用

於預防疾病和提醒患者及早治理。然而，這種篩選方法也可能因為取得過多的資料而產生倫

理上的問題。其中一種資料名為附帶發現（Incidental finding），包括成年時才會發病的基因組

變異。另外一種是隱性遺傳病的基因變異。這些資料對新生兒沒有多大好處，甚至可能構成

障礙，因為我們可能剝奪了孩子的不知情權，並否定了他有一個開放的將來。第二，其他家

庭成員因為與新生兒密切的遺傳關係，而覺得自己也有權利獲得這些資料。那情況更形複雜

了。第三，目前科技仍有若干限制，在分析基因組資料的過程中，往往發現多種不明確的變

種（Variant of Uncertain Significance, VUS）。對於如何解讀這些VUS，至今還是一個很大的疑

問，所以有人主張在短期內不應該將基因組規模篩選這種概念放在新生兒篩選的領域內。7 
 

結語結語結語結語    

隨着遺傳學和基因組學知識的增進，加上不同科學技術的大力發展，人類現在有愈來愈

多方法進行各種篩選，從而獲取更多具臨床的實用資訊。在新生兒篩選的領域內，目前常用

的針對性篩選方法，還是非常有用。新技術的發展也可能帶來新的篩選概念，但往往亦帶來

新的問題和挑戰。遇上這些因發展而來的新機遇和倫理問題，我們只有通過更多開放的討論
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和更深入的研究，才能充分把握這些機會和解決各種爭議。 
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