
檢驗項目：Fragile X Syndrome Confirm Test 

健保編號：080424 

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： 

1.X染色體脆折症 (Fragile X syndrome，簡稱 FXS) 主要為 FMR1 binding protein (簡稱 FMR1 基因) 5’

UTR區域內的 CGG重複次數異常增加，導致 FMR1基因甲基化，無法正常表現 FMR1 binding protein (簡

稱 FMRP)之遺傳疾病。FMRP為重要的腦部及神經傳遞物質，缺乏時會呈現認知異常及影響女性生殖系

統發展。FXS之發生率男性約 1/4000；女性約 1/5000~1/8000。 

2.由於男性性染色體為 XY，因此一旦 X染色體發生基因異常，就會造成嚴重的病症，而女性性染色體

為 XX，若僅有其中一條 X染色體發生基因異常，則尚有一條正常的 X染色體，因此症狀較男性輕微。 

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。 


