
科學證據、臨床效益與倫理道德一次拆解

文│分生學術組 /Phillip

PGT-P：胚胎「健康排行榜」要來了？
新革命還是誤會一場

近年大數據與演算法讓著床前胚胎基因檢
測（PGT）快速進化：從已知致病、單基
因突變等聚焦於「確定性的遺傳異常」，
到近年發展出將多基因風險導入胚胎挑選
的應用。技術前沿的推進，卻也帶來新的
問題：科學證據夠不夠？臨床幫助有多
大？如何兼顧倫理與公平？接下來，讓我
們一起了解 PGT 的演進，以及目前「能
做什麼、還不能做什麼」。
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表一統整了 PGT 的演進：早期多以 PGD 泛稱植入前的「特定風險」檢測（多見於家
族已知致病突變 / 單基因疾病）；後來逐步細分為 PGT-A（非整倍體）/ PGT-M（單基因）
/ PGT-SR（結構重排）；而近年的 PGT-P 則嘗試以多基因疾病的「相對風險（PRS）」
做胚胎挑選的排序。

檢測項目（世代）         檢測目的                      回答的問題                      適用對象

PGD（1990s） 避開特定單一疾病 胚胎有沒有已知突變？ 有明確家族病史 / 已知致病突變

PGT-A/M/SR
更全面地檢查染色體
與單基因

胚胎有沒有染色體數目或結構問題？
有沒有特定單基因疾病？

年齡較高、曾流產、著床不順、
已知家族風險

PGT-P（2020~） 風險排序（機率） 多顆胚胎中，誰的「相對」風險較低？
目前偏研究與探索情境，臨床效
益仍在評估

從 PGD 到 PGT-A/M/SR，
再到 PGT-P：胚胎基因檢測 30 年的進化史

（表一）PGT 的世代演進與應用比較

PGT-P（Preimplantation Genetic Testing for Polygenic Risk）是透過計算多基因風險分數（polygenic risk 
score, PRS）來評估胚胎對多基因疾病（如糖尿病、冠狀動脈心臟病、乳癌、精神疾病等）的相對罹病風險，
並依據此風險進行排序，優先選擇風險較低的胚胎進行植入的一項檢測。

2021 年發表在《Genes》期刊上的一項研究 1，顯示 PRS 越高者，發病機率確實較高；反之，PRS 低者風險顯
著下降。用乳癌、甲狀腺機能低下兩種疾病做範例，強調 PRS 可區分族群內高低風險個體（圖一）。

什麼是 PGT-P ？

（圖一）多基因風險分數（PRS）百分位與兩種疾病（乳癌、甲狀腺機能低下）的終身罹病機率關係
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未參與模型訓練的真實檢測結果 理論模型 平均盛行率
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PGT-P 與既有的 PGT-A/M/SR（非整倍體、單基因、結構重排）性質不同：後者多
屬高風險、可明確診斷的遺傳異常。

複雜疾病受多基因與環境共同影響；PRS 只涵蓋部分遺傳成分，族群差異與環境仍
會影響準確度。

PGT-P 估計的是機率的相對風險，不是「有或無」的診斷 2（圖二）。

族群適用性
技術流程可行：已有研究證明在胚胎層級可計算
多疾病 PRS，方法學上能執行。

跨族群數據不足：多數 PRS 資料庫來自歐、美裔，若應用
於不同族群或雙親不同族裔時，預測力下降。

臨床效益
與既有 IVF/PGT 流程可整合：對已經需要 IVF、
PGT-M 的族群， 效益可疊加。

家庭內差異有限：同一對父母的胚胎分數差距通常不大，
加上可用胚胎數有限，實質效益受限。

風險控管
強化預防醫學：PRS 可作為「提早提醒」，幫助
父母和孩子更早規劃生活型態與醫療追蹤。

基因—環境交互作用複雜：PRS 只能捕捉部分遺傳，環境、
生活型態、妊娠與出生後因素仍會影響疾病風險。

解釋挑戰
提升自主選擇：在充分諮商下，父母能根據自身
價值觀與偏好，決定是否將 PRS 納入排序依據。

不同疾病可能有風險衝突：同一基因變異對 A 疾病增加風
險，卻可能降低 B 疾病風險，單看一項疾病可能誤導。

PGT-P 支持與反對觀點彙整

基因檢測 基因檢測 基因檢測

疾病 A  
PRS

疾病 B  
PRS

低風險

低風險

高風險

高風險

低風險

低風險

高風險

高風險

低風險

低風險

高風險

高風險

胚胎 1 胚胎 2 胚胎 3

需要強調的是：

首選 非首選 非首選

支持方觀點面相 反對方觀點

（圖二）利用 PRS 從多顆胚胎中，挑選相對風險較低的胚胎（胚胎 1）作為優先植入的選擇
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「一站式」的胚胎體檢：

進行 PGT 檢測時，將不再只是排除「明確突變異常」的胚胎，而是獲得一份整合
了罕見單基因變異、染色體異常以及成千上萬個微小基因變異位點（SNP）的綜
合報告。這意味著一次檢測就能評估從遺傳病到常見慢性病（心臟病、糖尿病）
的所有風險。

從「預防疾病」走向「特徵挑選」：

◇ 身高預測：告訴父母，胚胎 A 長大後預計會比胚胎 B 高出 5 公分以上（準確
率約 80%）

◇ 智力與外貌：雖然目前主要在倫理討論階段，但未來可能會面臨父母要求篩選
「認知能力」或「美容特徵」的情況，將引發社會與倫理辯論

社會階層的健康差距與普及化：

◇ 初期：檢測最初只有富人可負擔，導致其後代不僅享有更好的教育，還擁有更
健康的基因（更少疾病、更長壽命），加劇社會不平等

◇ 後期：檢測逐漸普及，被納入國家健康保險或標準醫療程序，減少罹患慢性病
（如糖尿病、高血壓）機率、降低國家的醫療支出

想像未來應用的場景

PGT-P 回應了科學家「大幅降低遺傳疾病風險」的期待，但現階段因費用（每顆胚胎
大約 2,500 ~ 5,000 美元不等）與準確性、倫理等等問題；距離「明確改善臨床結局」
仍有漫漫長路要走。但我們始終相信科學與倫理可以找到平衡點——以審慎、實證、
透明為原則，讓科技真正為家庭帶來福祉。

回到現實
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