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遺傳性疾病

文／ 余坤興　台大醫院實習醫師

前言

您有沒有想過，為什麼自己長得

和父母、兄弟姐妹總有幾分相似，和朋

友、朋友的父母則有較大的差別呢？那

是因為人的高、矮、胖、瘦、眉目、臉

孔等形態特徵，部分是由父母親遺傳給

我們的「基因」所控制的。基因不只決

定我們的特徵，也決定了許多人體生理

功能與表現。不幸的是，有些異常的基

因會使人體的正常生理功能無法發揮，

產生疾病，而這些致病基因也像決定高

矮胖瘦的基因一般，會遺傳給下一代。

科學家經過長時間的研究，終於發現許

多造成遺傳疾病的異常基因，不同的異

常基因可能具有不同的遺傳方式，以下

將介紹幾種簡單而較常見的遺傳模式。

體染色體顯性遺傳

人類有23對染色體，其中第23對
染色體為「性染色體」，決定我們是男

是女；其他22對染色體則稱為「體染色

體」，意指這些染色體決定了許多身體

特徵。我們的每一對染色體，一條來自

父親、一條來自母親，又因為基因位於

染色體上，所以我們可在任何一對體染

色體上找到來自父親及母親的基因，相

對應的基因則位於相對應的位置。

讓我們看看某一對染色體上某個基

因的位置（圖1）。由於許多基因都有

「顯性」和「隱性」之分，我們通常使

用英文字母的大寫「A」或小寫「a」
代表「一條」染色體上的基因型，

「A」代表顯性基因；「a」則代表隱
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性基因。依據排列組合的原理，我們可

以知道「一對」染色體即有「AA」、

「Aa」、「aA」、與「aa」四種基因

型的排列方式。除了特殊的情形外，

「aA」、「Aa」兩種基因型代表的意

義相同，均可記為「Aa」。「顯性基

因」代表的是，只要從父親或母親任何

一方得到顯性基因「A」，即會表現該

基因代表的特徵。例如額頭有美人尖是

由顯性基因決定的，若在某人的細胞

中，決定美人尖的基因型為「AA」或

「Aa」，則他的額頭上即有美人尖特

徵表現；相對的，若某人該對染色體的

對應位置均為隱性基因「aa」，在他的

額頭上就不會看到美人尖。

讓我們看看第17對染色體中的某

個特別的基因位置﹝圖2﹞，這個位

置決定了是否罹患第一型神經纖維瘤

（neurofibromatosis type I）。典型的第

一型神經纖維瘤患者周邊神經會長出突

起的腫瘤、皮膚上有咖啡牛奶色斑、視

神經也會受到影響。由於神經纖維瘤是

顯性遺傳，若我們假設「A」為罹病基

因、「a」為正常基因，則帶有「AA」

或「Aa」基因型的人均為罹病患者，

身上有上述異常特徵；只有該基因型為

「aa」者才是未罹患神經纖維瘤的健康

人。假設在某個女孩的染色體中，她的

父親傳給她編號為「A」的基因，而她

的母親則傳給她編號為「a」的基因，

則這位女孩的基因型為「Aa」，即患

有神經纖維瘤。相對而言，若她的妹妹

此處的基因型為「aa」，則幸運地未遺

傳顯性基因、未罹患該病。

圖1　體染色體顯性遺傳。以「A」代表顯性基因，「a」代表隱性基因。由於美人尖是由顯性

基因所決定，該基因型為「AA」或「Aa」者，額頭上即有美人尖；若該對染色體的對應

位置均為隱性基因「aa」，額頭上就不會看到美人尖。
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圖2　�第17對染色體的某個基因位置，決

定了是否罹患第一型神經纖維瘤。

第一型神經纖維瘤是顯性遺傳，可

假設「A」為罹病基因、「a」為正

常基因。假設在某個女孩的染色體

中，她的父親傳給她編號為「A」的

基因，而她的母親則傳給她編號為

「a」的基因，則這位女孩的基因型

為「Aa」，即患有神經纖維瘤。相

對而言，若她的妹妹此處的基因型為

「aa」，則幸運地未遺傳顯性基因、

未罹患該病。

圖3　�體染色體隱性遺傳。假設鐮刀型貧血

的罹病基因為「b」、正常的對應基

因為「B」，則基因型為「bb」者患

有鐮刀型貧血症，而基因型為「BB」

或「Bb」者則為正常人。其中基因型

「Bb」的個體稱為「帶因者」，本身

雖然沒有發病，卻可能生下患病的寶

寶。
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體染色體隱性遺傳

相對的，也有某些遺傳性疾病是

由體染色體上的隱性基因所遺傳。為

了避免混淆，我們暫且以英文字母的

大寫「B」與小寫「b」表示此基因

（圖3）。唯有基因型為「bb」者，

也就是從父親和母親雙方均得到隱性

基因「b」，才會表現隱性基因所決定

的特徵；若從父母親的任何一方得到

顯性基因，不管其基因型是「BB」或

「Bb」，即表現顯性基因的性質，而

不會觀察到隱性基因代表的形態，故稱

為「隱性」基因。

鐮刀型貧血症（ s i c k l e  c e l l 
anemia）是最著名的體染色體隱性遺傳

疾病之一。這種疾病常見於非裔黑人，

患者因血紅素結構與正常人不同，使得

部分紅血球呈現鐮刀狀，而非正常的雙

凹圓盤狀，影響紅血球的彈性，可能造

成血管阻塞，使器官無法得到充足的氧

氣與養分；患者常於四、五十歲即過

世。鐮刀型貧血症的問題基因在第11對
染色體上，若我們假設罹病的基因為

「b」、正常的對應基因為「B」，則

基因型為「bb」者患有鐮刀型貧血症，

而基因型為「BB」或「Bb」者則為正

常人。值得注意的是，乍看沒有異狀的

夫妻若基因型均為「Bb」，仍有可能

生出罹患鐮刀型貧血症的孩子（基因型

「bb」）。因此在體染色體隱性遺傳的

疾病中，我們特別將基因型「Bb」的

個體稱為「帶因者」，表示他們本身雖

然沒有發病，但卻帶有罹病基因，可能

生下患病的寶寶。醫生於婚前健康諮詢

時，尤須向諮詢民眾詳加說明這一點。

性聯遺傳

前面描述的都是人類22對體染色

體的相關遺傳疾病，事實上，也有許多

遺傳疾病是導因於性染色體上的基因

異常。正常男、女的22對體染色體外觀

並沒有太大的差異，但性染色體在顯微

鏡下卻可發現明顯的不同：科學家在細

胞分裂時觀察性染色體的外觀，發現

圖4　�性染色體。男性的性染

色體為一長一短，可

記為「XY」。女性的

性染色體則為兩個貌

似相同的「X」型染色

體，故記為「XX」。
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圖5　�性聯隱性遺傳疾病。正常的X染色體簡記

為「X」，帶有異常基因的X染色體記為

「X'」，則正常男性為「XY」，罹病男性

為「X'Y」；正常女性為「XX」，罹病女性

為「X'X'」。「X'X」的女性本身雖未發病，

卻可能將異常基因傳給下一代，也稱為帶因

者。

男性的性染色體為一長一短，長的狀

似英文字母的「X」，故稱為X染色

體，短的則比X染色體更短更粗，科

學家命名為Y染色體，因此男性的性

染色體可標記為「XY」。相對的，

女性的性染色體則為兩個貌似相同

的「X」型染色體，故記為「XX」

（圖4）。性染色體不只決定人類的

性別，上面的異常基因也和某些遺傳

疾病有關，和性染色體有關的遺傳疾

病特稱為「性聯遺傳」疾病。

X染色體上面帶有部份與正常生

理功能有關的基因，而Y染色體較短

較小，上面只帶有少數的基因。由於

男性只有一個X染色體，若此X染色

體上的基因若不正常即會罹病；相對

的，由於女性有兩個X染色體，若罹

病基因為隱性，根據隱性遺傳法則，

唯有兩個X染色體上的同一基因都有

問題才會罹病，因此性聯隱性遺傳的

疾病較常在男性身上發現。我們可

將正常的X染色體簡記為「X」，帶

有異常基因的X染色體記為「X'」，

則正常男性為「XY」，罹病男性為

「X'Y」；正常女性為「XX」，罹病

女性為「X'X'」。「X'X」的女性則

本身雖未發病，卻可能將異常基因傳給

下一代，也稱為帶因者（圖5 ）。亦有

性聯顯性遺傳的疾病，但並不常見。

性聯遺傳最著名的例子莫過於血友

病了。正常人因外傷出血時，血小板會

聚集在不平整的傷口幫助止血，血中許

多凝血因子也會參與凝血機制，最後一

起形成血餅，阻止血液繼續滲出，避免

失血過多。血友病有許多種，究其原因
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圖6　�維多利亞女王與血友病。英國維多利亞女王為血友病帶因者（X'X），本身未

覺不適，但她的兒子利奧波德（Leopold）遺傳到血友病的基因（X'Y），30歲

即因關節內出血疼痛，不慎服藥過量而死。維多利亞女王的兩個女兒愛麗斯

（Alice）與碧兒翠絲（Beatrice）都是血友病帶因者，分別嫁給德意志帝國的

兩位皇室成員，他們的子女再經通婚，又將血友病傳到西班牙與俄羅斯皇室。

不外乎患者的凝血因子異常，出血時不

易止血，因此只要遭受些微創傷，就有

可能導致出血不止而死亡。

英 國 維 多 利 亞 女 王 （ Q u e e n 
Victoria）為血友病的帶因者（X'X），

本身未覺不適，但她的兒子利奧波

德（Leopold）遺傳到血友病的基因

（X'Y），30歲即因關節內出血疼痛，

不慎服藥過量而死。當時歐洲皇族流行

相互通婚，維多利亞女王的兩個女兒愛

麗斯（Alice）與碧兒翠絲（Beatrice）
也都是血友病帶因者（圖6），分別嫁
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檢查結果，提供諮詢與建議，讓高危險

群了解子女罹患遺傳疾病的風險，並在

決定孕育下一代時，接受定期檢查，有

效預防遺傳性疾病。
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給德意志帝國的兩位皇室成員，他們的

子女再經通婚，又將血友病傳到西班牙

與俄羅斯皇室，造成歐洲各國許多男性

皇室成員早夭。因此血友病曾一度被稱

為皇家的疾病（the royal disease），足

見遺傳疾病影響深遠。

其它遺傳疾病模式

除了上述幾種由單一致病基因造

成的疾病之外，科學家尚發現許多複雜

的疾病遺傳模式：某些疾病與人體的23
對染色體無關，而是因細胞中的粒腺體

（mitochondria）帶有異常基因所致；

來自父親的第15條染色體若發生特定基

因缺失，會導致小胖威利症 （Prader-
Willi Syndrome），若是來自母親的同

一染色體同一位置基因缺失則造成症

狀有所不同的安琪曼氏症 （Angelman 
Syndrome）；更多的疾病與許許多多的

基因共同作用有關，因此難以明確定出

所有異常基因的位置；還有許多常見疾

病如高血壓、糖尿病等，雖具有遺傳的

因素，日常生活習慣與環境也會影響疾

病的發生。

結語

綜上所述，許多嚴重的遺傳疾病

不僅造成個人生活不便，也可能延及子

孫，影響人類健康甚鉅。科學家致力

研究，終於解開許多常見疾病的遺傳模

式，醫師也能依據準夫妻們的婚前健康
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