


近來市面上出現與遺傳學（genetics）及基因組學（genomics）相關的服務及測試，

當中有不少是「直接售賣予消費者的基因檢測」（Direct-to-consumer genetic tests），

又稱「直接售賣予消費者的遺傳檢測」。這些各種各樣的消費者檢測，在世界各地已

引起公眾的關注。

此指南讓市民了解所需注意的相關事項及風險。



遺傳病是指那些由於個人遺傳物質變異而引起的病症。
基因檢測一般用於篩查或診斷遺傳病，目的是為病人排
除、診斷或預測特定的遺傳病。

先了解什麼是遺傳病？

什麼是「直接售賣予消費者的基因檢測」？
「直接售賣予消費者的基因檢測」就是消費者可於市面或網上直接購入的基因檢測
產品。這些產品由宣傳、推銷以至交付，都是由銷售公司直接與消費者接洽，當中
沒有醫務人員參與。

從醫學角度而言，巿民如要接受任何醫學診斷或治療的化驗（包括基因檢測），應先
諮詢醫務人員的意見，並經醫務人員評估所需後，才決定是否進行檢測。



1 2

現時市場上的產品可歸納為「與健康相關」及「非健康相關」兩大類。

‧遺傳病診斷測試 - 例如囊性纖維化、
脊髓肌肉萎縮症等

‧針對常見複雜疾病的遺傳傾向性或易
感性測試 - 例如癌症、心血管疾病和糖

尿病等

‧基因攜帶者測試 - 各種X連鎖隱性
遺傳病（例如血友病）和常染色體
隱性遺傳病（例如地中海貧血）

‧藥物基因學測試 - 指導選擇
適當藥物及份量

‧溯源或血統測試

‧天賦基因測試

‧運動表現測試

‧有趣特徵（例如眼睛顏色）
測試

‧營養需要

你是否對「直接售賣予消費者的基因檢測」產品有興趣？

與健康相關的基因測試
非健康相關的基因測試



作為消費者，你要清楚檢測的目的及知道
產品針對的範疇才作決定：
‧為特定遺傳病作診斷或預測
‧針對常見但複雜疾病（如癌症、心血管
疾病和糖尿病等）的遺傳傾向性或易感
性基因測試

‧針對非健康相關的遺傳測試，如運動表
現、天資等

不同公司的產品使用流程都可能有所不同。你應先
向服務提供者了解詳細的流程安排，包括：
‧市面或網上直接購入及取得產品
‧自行收集生物樣本（通常是唾液和頭髮）
‧自行以產品列明的方式（通常是速遞）將樣本送
回指定地址

‧收到通知後，消費者通過手機應用程式、電郵或
從公司網站取得檢測結果

有什麼需要注意？ 使用產品的一般流程會是？

你是否正考慮購買「直接售賣予消費者的基因檢測」產品？



「直接售賣予消費者的基因
檢測」有不同程度的可信性
，部份基因檢測已有科學及
臨床證據支持，但部份檢測
仍未有足夠的相關數據可作
參考或確實。因此，不同種
類的基因檢測會有不一樣的
準確度、不確定性和不同的
臨床實用價值。

諮詢醫務人員意見會有助了

解各種基因測試結果的參考

價值。

你要留意即使檢測同一病症，不同公司也有可能進行不同
的檢測項目，可以引致檢測結果出現分歧。

你想知「直接售賣予消費者的基因檢測」結果對你的影響？

結果是否準確？ 我使用不同公司的產品檢測同一病症，
是否可得出相同的結果？

大多數遺傳病，以現時的醫學
，找到了致病原因並不等於有
根治的方法。然而，找到致病
原因或許有助醫生為病人提供
更合適的跟進方案。

而與健康相關的預測性基因檢
測，接受檢測者亦未必一定能
夠因應測試結果而進行預防性
治療。

我希望使用「直接售賣予消費者的基因檢測」
去了解自己的疾病風險及作出預防，
有什麼需要注意？



如果基因檢測是針對特定遺傳病作診斷，陽性結
果多數表示確認接受測試者患有該病，或預示將
來會發生某種遺傳病。然而就算測試結果呈陽性
，很多時亦難以預測遺傳病的嚴重程度和發展速
度。當檢測出現陽性結果，受檢測人士應及早尋
求與該種病症相關的醫學專業意見。

如果是針對常見複雜疾病（如癌症、高血壓和糖
尿病等）的遺傳易感性測試，以上提到的不確定
性便會更大，即檢測結果（不論陽性或陰性）對
預測相關疾病的準確度低，沒有很大的臨床實用
價值。受檢測人士不宜過分擔憂，但可調節生活
模式，以減低所涉疾病的風險；亦可適時告知家
庭醫生或其他專科醫生，以便對該種疾病進行適
度監察。

雖然陰性結果一般表示接受測試者沒有該遺傳病的風險，
但並非完全排除患病的可能性。

無論結果是陽性或陰性，都存在不確定性。至於這種不確
定性的大小，背後有很多因素影響，例如該遺傳病的複雜
性、所採用的檢測技術、檢測程序是否嚴謹等。

基因檢測服務若包含由醫務人員提供諮詢和解釋報告，

可令你更清楚了解檢測結果和所帶來的影響

結果呈陽性，我應作出甚麼行動？ 結果呈陰性，是否代表我往後不會患上
有關的病症？

你已經收到「與健康相關的基因檢測」結果，假如：



針對非健康相關的基因檢測，如運動表現測試、天資測試等，接受檢測者要知
道這些特徵背後有複雜的先天遺傳因素，除此之外，後天的環境因素也很重要
。所以這類檢測的準確度一般都不高；接受測試者須清楚了解這類檢測的結果
的實際用處可能有限。

基因檢測的結果，往往比其他醫學檢測較複雜難明。要了解基因檢測結果，必須綜合
考慮接受測試者的其他資料，包括病歷、家族史、和接受基因檢測的原因等。

若對基因檢測結果有所誤解，輕則會對個人及其親屬造成不必要的困擾和心理影響，
嚴重者會因此作出錯誤的醫療決定。

因此你於接受任何基因檢測前後，諮詢醫務人員的意見是非常重要的。

非健康相關的基因檢測結果，我要如何解讀？

作為消費者，我應該如何看待
「直接售賣予消費者的基因檢測」的結果？



要留意有關基因歧視（genetic discrimination）
的情況：如有遺傳物質變異導致或增加遺傳病的
風險，因此而可能在不同領域受到不公平待遇，
例如就業、投保等。

基因資料 / 數據跟指紋一樣具有其獨特性，
理論上單憑基因資料便可以追溯至一個人。

和指紋相比，基因資料更加包含著和個人特
徵和健康相關的訊息。

接受基因檢測的人士應先諮詢服務提供者對

私隱及保密有關的協定，如基因資料及數據

的保安、儲存、使用、傳遞、共享和資料外

洩事故的通報等細節。

與日常生活有關？帶來私隱問題？

你有否考慮過「直接售賣予消費者的基因檢測」原來會：



從醫學角度而言，巿民如要接受任何醫學檢測（包括基因檢測），

應先諮詢醫務人員的意見。

醫務人員會根據當事人的健康狀況作出評估和臨床判斷，以安排適

切的檢測，並根據檢測結果作出相應的跟進或治療。透過合適的遺

傳輔導服務，巿民可加深對遺傳病的了解，並進一步了解相關疾病

的遺傳模式和復現率等，亦可就基因檢測的相關議題索取建議。
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