
檢驗項目：脊髓性肌肉萎縮症 (SMA) 

健保編號：010422Z  

院內檢驗：■ 委外代檢 (台灣生醫) 

檢體採檢：取血液送檢 

採檢容器：紫蓋真空採血管 (含 EDTA) 

報告時效：一般件 (7~14天) 

參考區間：無  

危險值： 無 

臨床意義： 

脊髓性肌肉萎縮症(spinal muscular atrophy簡稱 SMA)是僅次於海洋性貧血，為第二高帶因率之自體隱性

遺傳疾病。這是因 SMN基因缺失導致脊髓的前角運動神經元漸進性退化，使肌肉逐漸軟弱無力、萎縮

的一種疾病。發生率為萬分之一，帶因率約 1/40 ~ 1/60，其主要致病原因為第五條染色體(5q13)，是一

種稱為「運動神經元存活基因」(SMN1)發生突變所導致，約 95%的脊髓肌肉萎縮症患者是因為 SMN1

的這段基因出現大片段缺失或轉換導致的，其它少數患者可能是在 SMN1基因上發生一些小突變。 

正常人具有二個以上之 SMN1基因，帶因者只具有一個 SMN1，而 SMA患者則完全沒有正常的 SMN1。 

如果夫妻皆為 SMA帶因者，則胎兒無論男女皆有 1/4的機會為 SMA患者；1/2的機會為 SMA帶因者；

另 1/4的機會為正常，因此懷孕時建議進行產前診斷。 

補單、複檢時效：無 

影響檢驗結果的原因：參閱注意事項 

是否需患簽署同意書：是     

注意事項： 

採檢後，請 180度輕微搖晃 8~10次，以利抗凝劑混合均勻。 

不需離心，直接外送。 


