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The Human Genome Project



故事從這裡開始



Iceland genome project



冰島人熱愛尋根



冰島男女約會先看族譜





Bring us your gene



• 文部科學省出資之Biobank計畫

‒ 2003年開始規劃進行。預計蒐集30萬人之檢體，從前來醫院就診的病人當中
徵求志願

‒ 目前僅針對特定40種左右疾病及其病人為研究對象。

日本biobank project



• 規劃之初，在日本國內也受到許多批評及質疑，尤其日本醫學會(JMA)
基於保護病人的立場，曾公開加以反對

‒ 「ELSI委員會」：日本基因資料庫計畫亦在出資與主管的文部科學省之下，獨
立設置「ELSI委員會」，位階與負責推動基因資料庫研究計畫的「推進委員會
」同位階

‒ 任務：負責監督、質問、調查基因資料庫計畫的運作及其缺失，並向大眾公開
其質問內容與調查結果

日本biobank project







台灣Biobank計畫

 結合

戶政資料

健保資料

基因資料

 收集20萬筆成人資料.





行政院科技顧問組新聞稿
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Taiwan Government’s “BioIsland” Policy Plan

Clinical Trials
Services Project

(promoting new drug development
and pharmaceutical investment)

National Health
Informatics Project

(computerizing and linking
all medical records)

Taiwan Biobank
Project



苗栗縣 客家族羣

嘉義縣 閩南族羣

花蓮縣 原住民族羣















• 2003年11月，冰島最高法院判決相關立法部份條文違憲的理由

‒ 個人的醫療紀錄及生活方式資料等健康資訊當然為憲法隱私權保障之對象

‒ 原告與其父親在遺傳上的共通性，確實可能使她個人的資料或健康特徵可以從
她父親的資料推導出來，而可能侵害其隱私權

‒ 「衛生部門資料庫法」中的單向編碼規定並不明確，並沒有針對醫療紀錄當中
的哪些資訊將會編碼、哪些則不會做出指示。而且法院的調查發現：在資料傳
輸時沒有予以編碼或消除的資訊當中，仍有許多資訊是有可能得以辨識出個人
身分的。

‒ 上述隱私保障不足的問題，並無法透過該法當中多個監督委員會或繁複的監督
機制來解決。只要所輸入的資料依照該法是有可能回溯辨識個人身分的，人民
隱私就有可能受到侵害。

冰島人的控訴



•人群 (population-based)基因資料庫近年來引發許多
關注與爭議，甚至成為國際上生物科技倫理、政策
與法律的最新焦點之一
‒世界衛生組織(WHO)於2003年公布「基因資料庫：其對於人類及病患

之效益與影響之評估」的工作報告，提出22點具體之建議準則

‒世界醫學會(WMA)大會於2002年通過「關於健康資料庫(Health 
Databases)之WMA倫理宣言」。

‒WMA於1999年曾公開聲明：反對冰島的作法

‒聯合國教科文組織(UNESCO) 於2003年10月，特別針對人類基因資料
及組織樣本的蒐集及研究，正式通過「國際人類基因資料宣言」
(International Declaration on Human Genetic Data)。

Biobank之國際上爭議與規範



‒德國的「國家倫理委員會」及法國的「國家醫療及生命科學倫
理諮詢委員會」於2003年針對基因資料庫研究發表共同報告

‒OECD於2004年，在東京召開 “Human Genetic Research 
Databases – Issues of Privacy and Security＂ 的工作會議，試圖
草擬一個國際性的規範綱領



• 其研究設計的本身，就是希望在建立基因資料庫之後，將「
基因資料」與「醫療病歷資料」、「族譜戶籍資料」及「個
人生活習慣」等資料互相連結、交叉比對，所牽涉的個人資
料及隱私的深度及廣度遠超過傳統研究
‒並不是捐一次血就結束，而是因此你的病歷記錄、健保資料、
戶籍資料都可能被研究人員長期追蹤使用，個人生活習慣等細
節亦然。

‒個人資料量大而集中，經手的人員及流程多，且電子化處理容
易複製流通，隱私保密問題更為複雜

‒基因歧視的可能性
‒個人層次：e.g. 保險，就業，婚友及生活

‒族群層次：族群汙名化、標籤化

為什麼大型基因資料庫研究在世界各國都引起公眾
關注、甚至引發爭議



‒基因研究可能預測檢體提供者及研究者目前都不知道的「
未來健康狀況」，而且所可預測到範圍的不僅是檢體提供
者，甚至包括跟他有相同基因變異的家庭及族群成員

‒傳統「告知後同意」(informed consent) 的不足與問題
‒對民眾而言，生物科技研究的 information gap。

‒對研究者而言，檢體在未來研究中的可能用途無法事先百分之
百特定

‒民眾簽署同意的時候，其實並不清楚到底自己「同意」了什麼
。甚至連研究者也不清楚

因此，除了取得「個人的同意」之外，是否必須另有獨立的
倫理委員會持續加以監督審查？是否亦須取得「群體的同意
」？（ref. UNESCO「國際人類基因資料宣言」第6條；原住
民族基本法第21條）

為什麼大型基因資料庫研究在世界各國都引起公眾
關注、甚至引發爭議



•基因隱私重要的原因
易發生研究及資訊偏差的風險

可能發生歧視與污名化

•基因所能傳達的資訊
遺傳疾病

身心疾病

族群差異

基因的隱私與機密性

部分摘自張濱璿醫師



•父母子女、兄弟姊妹或家屬的血緣關係，因而知道
其他非受試者的隱私

•例如遺傳疾病的基因診斷
‒知道了受試者的基因

‒至少可以推估父、母之一帶有此基因，並進而預期可
能發生的症狀

‒父、母或其他家屬未曾被告知此風險

基因訊息牽涉可能不只一人

部分摘自張濱璿醫師



•持續追蹤和企圖辨識臨床相關性的研究　要事先告
知
‒將受試者的資訊與基因資訊加以連結

‒未來可能尋找或聯絡受試者

•研究計畫企圖以去連結之方式設計
‒去除配對的基因資料或生物檢體

‒減少或去除隱私或機密資訊所造成的威脅

基因資料的連結與使用

部分摘自張濱璿醫師



•人體研究法第19條

‒研究材料於研究結束或第十四條第一項第八款所定之
保存期限屆至後，應即銷毀。但經當事人同意，或已
去連結者，不在此限。

•人體生物資料庫管理條例第16條

‒生物醫學研究以人口群或特定群體為基礎者，其材料
不得取自未經許可設置之生物資料庫。

•以人體研究法「長期」進行基因研究的適法性

‒以「非去連結」保存，後續研究時，再取得病人的「
同意」

基因研究相關的法律適用與爭議

部分摘自張濱璿醫師



•以「去連結」保存
‒「去連結」與「編碼」的異同

‒去連結：指於生物檢體、資料、資訊編碼後，使其與可供
辨識參與者之個人資料、資訊，永久無法以任何方式連結
、比對之作業。

‒編碼：指以代碼取代參與者姓名、國民身分證統一編號、
病歷號等可供辨識之個人資訊，使達到難以辨識個人身分
之作業方式

基因研究相關的法律適用與爭議

部分摘自張濱璿醫師



•能完全去連結？
‒替代性的識別 vs. 去連結

‒生日、年紀、郵遞區號、診斷碼　無法辨識？

•實際上難行、風險及利益衡量似不相當、管理困難

基因研究相關的法律適用與爭議



•告知的內容

•告知的時機

•告知的對象

告知



•符合告知條件已數困難

•基因研究更大挑戰：
‒需要蒐集多少資訊才足夠？

‒資訊比一般疾病及研究更為複雜

‒要講解到多深入清楚？

‒子女、父母、兄弟、姐妹要不要在場

•對於潛在風險難以描述
‒風險的發生不直接在受試者身體上

‒心裡、社會、經濟的整體

‒可能不會直接呈現或不易評估

基因研究中告知面臨的困難及挑戰

部分摘自張濱璿醫師



•基因研究需要小心處理
‒資料蒐集可能括及整個家族

‒可能知道沒有參與研究家族成員的資訊

　基因研究過程中需要提供基因諮商的必要性

“小心因參與研究而獲告知，及告知後所產生他人的不
當壓力、以及造成家庭成員間的負面影響”

風險難以呈現與評估

部分摘自張濱璿醫師



•告知時應先想到後續是否會再聯絡受試者、在那裡
聯絡、應何時聯絡、是否想要被聯絡等均應說明
‒檢體不連結受試者則不告知研究結果

‒受試者想知道特定研究結果，應提供另外的獨立研究
案或管道

‒可以聯絡到受試者，但不準備聯絡

‒因研究中知道基因與臨床相關性，而需要再行聯絡　

對於可能不想知道結果的受試者，應該要確認

後續發現的資訊與再告知

部分摘自張濱璿醫師



•如何辨認和溝通風險？尤其是因研究所造成的風險
或是自然風險？
‒傷害的程度？身體或心理？經濟的傷害？

‒結果公布造成偏見、歧視和污名化

‒結果公布導致保險費用上升

‒家族成員所受的潛在傷害

‒與疾病關連性低，卻造成不必要的煎熬

造成傷害的風險

部分摘自張濱璿醫師



•風險就是機率，其實是隨時存在
‒應予說明

‒可能不瞭解而被低估或高估，進而造成身心傷害

•焦慮
‒最常被提及、詢問

‒因人、因疾病而異

‒失去保險、失去自我認知的健康

•污名或歧視
‒主觀且難以界定

‒種族或家族歧視

重要風險評估

摘自張濱璿醫師



• 在後基因體醫學時代中，藥物基因體學（Pharmacogenomics
）儼然成為醫藥研究之新趨勢

• 所謂藥物基因體學就是透過對人類基因功能之瞭解，除了有
助於研究基因治療等新治療手段或生物製藥標的與方法外，
更可以比較分析相同藥物在不同個體身上之反應差異，此種
差異具有哪些基因層面的基礎

• 透過此種研究成果，理想上可以將藥物分不同類，針對不同
基因型的病患分別使用不同藥物，此即達到合理用藥，避免
無效或副作用之情形。

• 從提高治療效能，減少醫療資源浪費之角度而言都是值得追
求的目標。美國學者Francis Collins（人類基因體計畫主持人
）甚至說，到了2020年藥物基因體學將成為醫療用藥上的
標準程序

後基因體醫學時代



• 然而在短期內要達到所謂「個人化」醫療的用藥控制實際上很困難，因
為影響用藥反應的因素仍非常多，每個人的體質差異因素極多，很難在
近期內得到臨床上可實用的研究成果。因此將人類分為不同社會群體，
以此種分類作為一種簡化的分析工具，將可「加速」藥物基因體學之研
究獲得成果

• 基因的穿透率(penetration)的差異

• 在人群基因資料庫的研究當中，未來會利用到這些資料的機構和研究人
員，並不會只限於起初負責採集血液檢體的少數機構和人員而已，而是
可能會包括其他機構，例如商業機構和生物科技公司

• 。因此，相關爭議和其倫理法律問題的核心，並不只是一開始的那一次
「抽血」或「提供檢體」的階段的問題而已，因為民眾需要提供給研究
人員的並不只是「血液樣本」，而且所需要付出的不會只有「一次」，
所以會衍生出許多更為複雜且長久性的問題需要處理

後基因體醫學時代



• 剩餘檢體之再利用，除非
‒難以辨認檢體提供者身分。

‒因無法追蹤或聯絡等原因，難以重新取得檢體提供者同意。

‒修正頒行前，已可公開取得之檢體

以剩餘檢體供研究使用，告知事項仍應告知檢體提供者，取得同
意。使用檢體可能衍生其他如商業利益等權益時，檢體使用者應
告知檢體提供者並為必要之書面約定

檢體
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