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摘要（含關鍵字） 

    美國藥物基因體研究網絡會議與 ClinPGx 合作舉辦，時間為 2025 年 9 月 10–12 日，

地點在蒙大拿州米蘇拉的蒙大拿大學。國際藥物基因體會議已舉辦將近 20 年，然而，直至近

年精準醫療與藥物基因體學在台灣逐漸受重視，會議中討論各國於臨床場域執行藥物基因體檢

測方式與臨床應用，以及如何將實驗室中藥物基因體發現與政府政策結合，提升國人用藥的安

全性與有效性。會議中除了邀請藥物基因體學專家演講外，也邀請病人家屬、臨床人員與醫院

管理階層，多方角度闡述藥物基因體的重要性與不同利害關係人的觀點，提供給在場聽眾更廣

闊的觀點。 

 

關鍵字 藥物基因體學、基因檢測、精準醫療。 
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一、目的 

    隨著基因檢測的普及和可近性上升，過去，藥物一體適用劑量模式逐漸受到醫療人員質

疑，尤其隨著人種不同，藥物在人體間的藥物動力學變化大相逕庭，因此，美國藥物基因體研

究網絡會議，提倡應積極透過基因檢測，建立個別化醫療的藥物治療建議。 

    會議中聚集上百國家及與會人士，從政府醫療決策高層、廠商代表、醫療人員、研究學者

至病人代表，利用不同觀點提出藥物基因治療的重要性與執行方式，並且透過分享不同國家的

執行方式與資訊共享，呼籲各國、各種族應積極關注藥物基因體議題，替民眾用藥有效及安全

性把關。 

 

二、過程 

    本次會議日期自 2025 年 9 月 10 日至 9月 12 日，於美國蒙大拿大學舉行，9 月 10 日的

大會預先議程將於下午在蒙大拿大學 University Center 舉行，內容豐富而聚焦，涵蓋臨床

藥物基因體學推動實務、藥動學建模應用，以及新資源平台介紹。首先，進行兩場並行工作坊。

其一為 「Implementing PGx」，由多位實務專家分享不同醫療系統中 PGx 計畫的設計與落實，

包括計畫架構、電子病歷整合、檢測與報銷流程、臨床工作模式等，並安排小組討論，讓參與

者可直接掌握臨床導入的核心要素。另一場 「Working with a PK Modeler」 則著重於藥物

動力學與 PGx 的結合，帶領與會者了解人口藥動學（population PK）、生理基礎藥動學（PBPK）、

以及如何運用基因體資訊優化精準劑量設計，最後並以兒科應用及綜合座談作結。接續 ClinPGx 

專場，介紹 PharmGKB、CPIC、PharmCAT 等國際資源的整合轉型，展示新平台的內容與功能，

並開放現場回饋與操作教學。晚間很特別在市中心 Caras Park 舉辦 PGRN 與 ClinPGx 聯合

社交活動，提供與會者在河畔與山景環繞的環境中交流聯誼，享用當地餐車美食與飲品，營造

專業與人文兼具的聚會氛圍。 

    9 月 11 日的大會有一段非常驚心動魄的開場，由來自加拿大的 Scott Kapoor 醫師開啟

聽眾對藥物基因體學的重視與鼓舞研究人員，Scott Kapoor 不僅是一位醫師更是一位因藥物基

因傷害的受害者，Scott Kapoor 的哥哥 Anil Kapoor 同時也是一位醫師，在 2023 年被診斷結

腸癌，醫生對他的預後持樂觀態度，他的家人希望透過治療，他能再活幾年。但幾週後，這位 
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58 歲的 Anil Kapoor去世了！可怕的是:他不是死於癌症，而是死於本應挽救他生命的常用抗

癌藥物 5-FU。Anil Kapoor在第一次也是唯一一次使用 5-FU 後的幾天內，他從可以工作的狀

態變成了臥床不起，施打藥物的 24 小時內，他的口腔和喉嚨開始發炎。他吃不下任何東西，

也喝不下水，而且還嚴重腹瀉，三週後，Anil Kapoor 不幸因此去世，而去世後基因檢測結果

出爐，他帶有 DPYD 基因變異，而造成此憾事發生。當我聽到這個議題時，一方面感到震驚，

因為歐美族群中，帶有此基因變異的比率是 2-8%，因此，歐盟政府要求應在使用藥物前須進行

檢測，但由於人種不同，亞洲國家 DPYD 基因變異率(<0.1%)，台灣不僅沒有檢測，甚至對這個

基因變異的教育與認知都非常微弱，正當我覺得亞洲族群變異率如此低應該事不關己的同時，

Scott Kapoor 醫師丟出一個震撼性發言，他們家族族裔人種是南亞人而非歐美人！他也提出雖

然亞洲國家基因變異率極低，但這樣的比率有可能低估事件發生率，主因源於直至今日，大部

分基因資訊仍是來自歐美白人，亞洲或其他族裔相對較少，極可能是因為取樣的誤差所導致低

估基因變異的風險，就以 Kapoor 家族事後針對全家族基因變異進行檢測，就有一半的成員帶

有此變異，這項演講不但震撼，而且鼓舞所有世界上各種族裔，應該要為此盡一份心力，不然

政策的決定可能就會犧牲掉少數族群的安全。 

    第二日下午也邀請許多國家首都醫院分享如何將藥物基因資訊應用於臨床生活中，包含：

新加坡、芬蘭、美國科羅拉多、南美洲等，總結而言，目前大致以美國 FDA 所建議 actionable

的建議做成基因檢測項目，不論保險或民眾自費，可以進行 preemptive 基因檢測，並將檢測

的結果利用各式介面引入院內系統，如:ADR 系統，將藥物基因建議放入，能夠建議或提醒醫

師，運用 ADR 系統優點是較符合經濟效益，運用現有系統即可運作，然而共通的缺點就是，

過多提醒資訊有提醒疲勞的風險，確實這在目前本院系統中也是有類似的狀況。也有些醫院利

用獨立系統作為藥物基因建議治療介面，也可以結合手機 app，讓後續民眾去其他醫療院所也

都可以有相類似的資訊，但缺點就是耗費大量人物力。 

    最後一天的開場演講，提示所有與會的科學家與醫療人員，即使我們現在做的研究看起

來很小型，結果或許不受重視，有一天他可能會成為國家政策的依據。其中就有說到台灣之

光:carbamazepine 如何透過基因檢測發現族群中 HLA-B1502 變異導致民眾發生嚴重皮膚反應

的副作用，並影響到國家政策，硬性規定所有民眾要開方前進行 HLA-B1502 基因檢測，這政策

也影響到國外將此藥物基因交互作用列入檢測項目，此外，依照各國基因檢測依著人種不同，
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後續各國建立各種不同檢測介面與項目，供各國彼此參考與介入。 

    除了精彩的演講以外，也有將近百張海報展示各研究學者努力的成果，除了常見的藥物基

因檢測項目以外，也看到各種研究方法，像是利用多體學、實驗驗證、跨族群驗證研究結果在

不同種族以及機制的可能性，也提供後續研究發展的依據。 

三、心得及建議（包括改進作法） 

(一)心得 

    本次會議中有非常多令人振奮的內容，其中最令我覺得共感的就是家屬演講那一場，Anil 

Kapoor 醫師運用他的生命喚起大家對於藥物基因的重視與激勵世界各角落為藥物基因努力的

科學家意義，不論種族佔這世界人口的大小，每個人無論人種都是寶貴的生命，都該正視用藥

的安全性，不應該種族比例較少而被政策忽略。反而，族群人口越小的民族更該正視自己的基

因獨特性，因為隨著生物技術的發展，基因定序的速度與價錢都讓可近性提高，然而這樣的可

近性並不對等，在歐美國家因為檢測取得較易，故能獲得較多族群基因資訊；相反而言，在一

些資源稍微比較缺乏的地方，世界上獲得這些基因資訊也相對不易，然而，可惜的是，不論是

國家政策或醫療政策考量，為了符合經濟效益，總是會先選擇較符合經濟效益的檢測項目。但

需要重視的是，被先忽略的族群，到底是真的事件少發生?還是因為我們資訊不足，所做出偏

頗性的抉擇，非常值得大家重視與思考，也鼓勵我及再次點燃對藥物基因研究的熱情，或許，

我無法像歐美基因研究，輕易的就能處理與分析上百萬民族的基因建議，僅能使用幾百人醫院

資料進行研究，也經常性被質疑族群代表性，然而，應該要知道總是需要呈現出台灣族群的資

料，在不同研究中逐漸累積台灣族群樣本數，才能逐漸增加台灣族群藥物基因特異性的能見度。 

    此外，檢測方式及如何將基因檢測資訊永久的嵌在民眾身上也是各國遇到很大的困難，現

行檢測方式較常使用特定基因位點檢測，優點是:速度快、價錢低、可近性較高，然而，缺點

是若有新的位點被發現，將無法透過原檢測結果進行解讀，需要重新再次檢測；另一種是進行

整段基因定序，可以獲得更完整的資訊，日後也可以針對不同片段重新解讀，然而龐大資訊的

存放資訊空間與檢測耗費的人物力及金錢，目前仍然不是一項民眾可以檢測的做法。另外，因

為人類基因大部分應該不會突變，重複性的基因檢測可能是一種消耗與浪費，但如何將基因檢

測的結果帶在民眾身上，讓他無論去哪個醫療機構甚至國家，都能看到檢測結果，提供給醫療
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人員後續用藥安全的資訊，目前依然沒有定論，是未來大家需要努力及政府政策介入的目標。 

 

(二)建議:條列式針對出國目標及學習提出對單位或院方品質提升之建議或改善作法。 

1.提供藥物基因檢測機制 

    目前院內藥物基因檢測皆為 reactive(反應式)的，為了開立特定藥物的目的於開藥前進

行基因檢測，如:癌症藥物、carbamazepine 或 allopurinol 等，但完全沒有 preemptive (預

先式)基因檢測，或許目前可以先參照美國食藥屬中建議檢測的藥物基因項目建立幾種檢測項

目提供民眾進行檢測，並將檢測結果帶入院內開方系統，可以做為後續藥物基因個人化建議的

依據。但其可能面臨的困難是，目前現行檢測項目皆為健保給付，因此，若需進行基因檢測，

需要民眾自費進行，或許可以考慮作為健檢自費項目，像是目前院內健檢提供的腸道菌檢測一

樣，在健檢中心讓民眾認知藥物基因檢測的重要性，並提供民眾紙本報告可至其他醫療院所參

考及帶入院內開方系統，讓院內開方進行建議，替民眾用藥安全性把關。 

 

2.提倡及協助基因研究 

    院內目前有人體生物資料庫可以提供檢體進行基因相關研究，但若需執行相關研究會面臨

許多困難，如:(1)基因檢測費用，個案的基因檢測昂貴的花費是基因研究極高門檻，除了進行

檢測的花費外，檢體前處理費用、檢體品質檢測費用、送檢冷鏈的運送費用等都需相對應經費

進行，另外，院內同一病人的檢體，可能會由多民研究者重複申請出庫及各自花費處理檢體等，

這些都屬重複耗費人力、物力與金錢的過程，或許院方可以提供個案基因檢測的資訊，而非原

始的檢體，能更加速基因研究進行，也減少研究者間重複的金錢花費。(2)收案困難，由於收

案對象需進行同意書說明、同意書簽署、檢體採集及檢體運送至人體生物資料庫，這過程需要

耗費許多人物力執行，也需麻煩照護病人的醫師、護理師或人體生物資料庫的研究員一起協

助，但或許院內可以提供相關服務，針對院內病人進行人體生物資料庫收案，後續研究者依收

案條件向人體生物資料庫申請出庫，而非各自從收案開始，能更加速基因研究的執行。 

 

3.持續派員參加國際會議 
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    藥物基因是目前全球積極進展的主題，且隨著生物科技技術進步，藥物基因檢測相關資訊

日新月異，因此，透過國際會議能了解國家間如何執行藥物基因資訊於目前醫療行為中，甚至

各國間政策走向、最新研究方法與應用，能為民眾用藥有效、安全性把關，為精準化醫療更進

一步。 
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附錄 

附錄一、會議議程 
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附錄二 活動照片 
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