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一切從病人開始

XX（Alstrom氏綜合症）

 XX的家人用了6年多的時間為她確診
尋找病因的漫長旅程

N=21
首次出現病徵：6個月
確診︰需時7年，以至
20年
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面對的挑戰

未確診
(n =1)  

確診

諮詢了5位醫生

經歷了3次誤診

等待4年

花費了港幣$74,500
於診斷測試

5 3 4 HK$74.5K
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願景︰普及基因組醫學，共享健康福樂

未確診
(n =1)  

確診

未確診
(n =1)  確診
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必要元素︰香港基因組計劃

全基因組測序

XX有兩個Alstrom氏綜合症
的基因變異：
c.2035C>T
c.2084C>A （從未報導）

闡釋

生物信息學分析臨床數據
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必要元素︰香港基因組計劃

亞洲

歐洲

非洲
西班牙裔

其他少數族裔

無資料

XX有兩個Alstrom氏綜合症
的基因變異：
c.2035C>T
c.2084C>A （從未報導）
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必要元素︰香港基因組計劃

XX有兩個Alstrom氏綜合症的
基因變異：
c.2035C>T
c.2084C>A（在華人中很普遍）
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必要元素︰香港基因組計劃

生物信息學分析臨床數據

全基因組測序 闡釋
臨床及基因組

數據庫
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YY 7個月，未確診疾病

一切從哪裡開始？從病人開始
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必要元素︰香港基因組計劃

在MN1基因內不能確定
致病性的變異
Variant of Uncertain 
Significance (VUS)
- 在所有數據庫中找不到

未確診
(n =1)  
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必要元素︰香港基因組計劃

未確診
(n =1)  

不能確定致病

性的基因變異

gnomAD 數據庫
4.6M 錯義

ClinVar 數據庫
100K 錯義 0

良性

可能是良性

可能致病

致病

不能確定致病性變異

不一致的報告
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必要元素︰香港基因組計劃

未確診
(n =1)  

不能確定致病

性的基因變異

gnomAD 數據庫
4.6M 錯義

ClinVar 數據庫
100K 錯義 0

不一致的報告

良性

可能是良性

可能致病

致病

不能確定致病性變異
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必要元素︰香港基因組計劃

未確診
(n =1)  

不能確定致病

性的基因變異

VUS in MN1 
MCTT 綜合症
（發現）

Mak et al. Brain (2020)

於根德公爵夫人醫院首次發現
國際合作

案例配對(3) 案例配對(23)

在MN1不能確定
致病性的基因變異

變體排序 核糖核酸測序 發表報告

現時> 45 
受影響
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必要元素︰香港基因組計劃

全基因組
測序

闡釋
臨床

及基因組
數據庫

功能性
基因組學

國際協作

• 細胞株模型

• 多組學
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對病人的好處

診斷 － 致病的基因變異

預防 － 分析進一步的發現

治療 － 進行藥理基因組學及標靶治療

篩查 － X染色體及隱性遺傳情況

預測 － 建立常見疾病的多基因風險評分



個人化醫療的重要環節 – 遺傳諮詢

遙距諮詢

測序前諮詢的視像教材

測序前

16

香港基因組計劃的知情同意及遺傳諮詢流程的分享會

2021年8月30日於
中大／威爾斯親王醫院夥伴中心

2021年9月1日於港大／瑪麗醫院夥伴中心

2021年9月1日於香港兒童醫院夥伴中心
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必要元素︰香港基因組計劃

全基因組
測序

闡釋
臨床

及基因組
數據庫

功能性
基因組學及協作

遺傳諮詢

• 細胞株模型

• 多組學
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