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小小分子，大大改變：分子病理檢測在精

準醫療的關鍵角色 

病理部醫事檢驗師 張嫚珊 

  

即將迎接 20歲生日的小蘭，持續咳嗽了六週。她起初以為是感冒，

前往附近醫院就診，經歷了多種檢查，卻始終未能確定診斷，只獲

得了症狀治療。這段就醫過程讓她感到無助，頻繁的打針及抽血，

更像是一場折磨而非治療。最終，因症狀持續惡化，小蘭轉院到臺

大醫院。入院當天，因心包膜積液過多，她已無法抬手，由於她的

狀況十分危急，立即被送進加護病房（ICU）。幾天後，小蘭被確

診為一種罕見的第四期胸腔腫瘤。為了減輕她的心理負擔，家人選

擇隱瞞病情，讓她在治療中感到迷茫和痛苦。她每天都在打針和嘔

吐中度過，開始質疑生命的意義。幸好，朋友新一的探訪帶來了些

許溫暖與希望。經過兩週治療和一次化療後，小蘭幸運地符合了一

項須年滿 20歲且帶有特定基因突變的研究計畫條件，得以接受標

靶藥物治療。這場與癌症的抗爭，讓她重新認識了生命的脆弱與堅

韌，也學會了以積極心態面對未來的挑戰。每天，小蘭都在感恩與
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希望中迎接新的黎明，努力尋找生命的意義，並堅定地走向未來，

不再畏懼困難。 

隨著現代醫學的迅速發展，分子病理學成為其中最具變革性的領域

之一，並在近年來迅速發展。它通過深入分析基因，能夠在疾病的

診斷、治療及預後評估中發揮關鍵作用，通過檢測特定的分子標誌

來實現疾病的早期準確診斷，並根據患者的分子特徵制定個人化治

療方案，以提高治療效果。同時，分子病理學還能通過檢測基因表

現情況，預測疾病的發展趨勢和患者的預後。 

臺大醫院分子病理室通過了 ISO 15189醫學實驗室認證及台灣病

理學會分子病理實驗室認證，並且根據特管辦法，衛福部核准了多

項與腫瘤相關的分子檢測服務（詳見表一）。為了偵測不同類型的

基因變異，病理部內部主要使用以下四種檢測方法： 

1. 即時定量聚合酶鏈鎖反應（Real-Time PCR） assay（圖一）：

採用 cobas EGFR Mutation Test v2，利用高敏感度即時螢光偵

測系統在一次反應中同時偵測非小細胞肺癌組織檢體中 EGFR

外顯子 18、19、20和 21中的重要突變位點，包含 G719X、

Exon19 deletion、S768I、T790M、Exon20 insertion、L858R、

L861Q等，作為臨床上肺癌的用藥評估檢測。 
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2. 質譜陣列（MassARRAY）（圖二）：採用 All RAS突變檢測試

劑套組於 Agena Bioscience公司之MassARRAY技術平台進

行突變測定，使用兩組multiplex PCR反應進行擴增，利用質

譜儀直接檢測延伸產物片段的分子量，針對大腸癌組織檢體中

KRAS、NRAS與 BRAF基因進行基因型分析。以簡易流程一

次完成超過 60個位點檢測，擁有高檢測靈敏度及快速的發報

告時程。 

 

 

3. 螢光原位雜交法（Fluorescence in situ hybridization; FISH）（圖

三）：原位雜交技術可將組織切片檢體的 DNA變性為單股模

式，利用螢光標定之核酸探針與染色體上特定 DNA片段做專

一性雜交，透過螢光顯微鏡觀察，計算出細胞核內帶有預觀察

基因的訊號數目。過去研究指出 15-20%轉移性乳癌會有 Her-2

基因的放大或過度表現。這可以使用免疫染色偵測蛋白質表現

量。但當免疫染色 HER2為 2+表現時，屬於難以斷定陰性或

陽性，根據 2018年 ASCO/CAP指引，建議進一步採用 FISH
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確認，藉此分析 HER2基因的表現來評估患者的預後效果。 

 

 

4. 免疫組織化學染色法（immunohistochemistry; IHC）（圖四）：

利用抗原和抗體間專一性的結合反應，在抗體上結合螢光或可

呈色的化學物質，檢測細胞或組織中是否有目標抗原的存在，

並加上 hematoxylin對比染色，觀察標的物外的背景組織與細

胞。透過 IHC評估的腫瘤細胞（TC）上的各種生物標記的表現

量，如 HER2、BRAS、ROS1、ALK和 PD-L1等許多種特定

分子，其中，PD-L1表現可作為預測免疫治療效果的生物標誌。 

 

圖一 即時定量聚合酶鏈鎖反應（Real-Time PCR）assay 
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圖二 質譜陣列（MassARRAY） 

 

圖三 螢光原位雜交法（Fluorescence in situ hybridization; FISH） 
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圖四 免疫組織化學染色法（immunohistochemistry; IHC） 

此外，為讓癌友無距離地觸及更多所需資源，病理部與基因

醫學部以及美國 Foundation Medicine Inc.進行次世代基因

定序（NGS），透過病理科醫師挑選出「合適的」腫瘤組織

檢體，將組織切片提供給合作單位執行，檢驗專家會將檢體

透過樣本處理、文庫構建、片段擴增、定序、數據生成、序

列比對、變異檢測等一連串檢驗比對，到功能注釋、數據分

析與解讀，將受檢者可能的基因變異及臨床建議治療等詳細

的基因檢測結果發放給醫院做成病理報告。最後，再由專業

臨床醫師根據報告，解讀檢測結果，並做出相應的臨床判斷

和決策，有效地增加癌友找尋最佳標靶治療的距離。 

隨著衛生福利部 2024年 5月 1日通過健保給付 NGS檢測，

涵蓋了 19種癌別，其中包括 14種實體癌與 5種血液癌，並
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提供 3種套組定額給付方式，各癌別終生給付一次。未來，

將提升健保給付效益，針對大腸直腸癌、泌尿道上皮癌、黑

色素瘤、腸胃道間質瘤及胃癌等多種腫瘤類別增列單基因檢

測的健保給付，病理部正規劃針對單基因變異研發各種相關

檢驗，可以讓特定基因造成的癌症獲得更合適的篩檢、治療

及預後監控之策略參考。 

 

 

 

 


