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先天性異常疾病可能發生於身體各器官

系統，大致上可分成結構異常(心室中膈缺

損、腦迴發育異常、骨骼畸形等等)或是生

理代謝異常(酵素缺乏導致的蛋白質代謝異

常、骨髓造血異常等等)。異常的表現可能

在胎內或是出生時被發現，或是在出生一段

時間後被診斷。異常的範圍可能侷限於一個

器官，或是同時多個器官受影響；異常的程

度從輕微到嚴重都有可能，且嚴重程度會隨

著時間改變，因此先天性異常疾病的表現千

變萬化。

造成先天性異常疾病的原因有很多種。

胎兒在母親的子宮內受到長時間的外力干擾

(腫瘤壓迫或是臍帶纏繞)便可能造成身體的

結構異常；母親在胎兒器官形成的關鍵時期

接觸到有害物質，也可能造成胎兒畸形或是

器官功能的傷害。隨著分子生物診斷的技術

進步及對人類染色體及基因的深入了解，許

多過去無法解釋致病因的先天性異常疾病陸

續被發現和染色體或是基因異常有關。

即使現今的診斷工具越來越多樣化，

醫師診斷先天性異常疾病仍須要謹慎地收集

資料及判斷。醫師須先評估病患異常的型態

(幾種器官受到影響、異常的位置和型別、

嚴重程度、異常的型態是否和胚胎發育的順

序有關)、了解詳細的家族史(家族中是否有
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成員有類似的表現、家族是否有特殊已被診

斷的遺傳疾病、家族內是否有未被診斷的先

天性異常病患)、病患母親的懷孕史(懷孕時

接觸菸酒或藥物、有多次胎死腹中或是流產

的懷孕史、曾經產下先天異常的寶寶、本身

是否有特殊疾病)、判斷可能的致病因及安

排相合適的檢查(綜合前述幾項資訊做判斷

及安排，提高診斷的效率和精確度)、安排

後續的諮詢及家庭計畫(若檢測結果顯示為

染色體或基因異常，需安排妥善的遺傳諮詢

並協助做後續的生育計畫)

隨著醫學資訊的可近性增加及診斷工

具的快速發展，許多先天性異常疾病能在早

期獲得診斷。但這樣的發展隨之而來的挑戰

便是龐大的資訊量。醫師需要審慎地評估病

患的狀況及取得的資訊，方能提高診斷的診

確性和精確度，提供病患及其家庭更多的幫

助。
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