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項次 檢測項目名稱
註 2 檢測項目類別 認證實驗室名稱 認證實驗室所屬機構 檢測費用 計畫效期 

1 

次世代定序全外顯子

定序檢測-單基因遺傳

疾病 

產前及新生兒染色

體與基因變異檢測 

國立臺灣大學醫學院

附設醫院基因醫學部 

國立臺灣大學醫學院附

設醫院 
30,000 元 

自 113 年 2 月 9 日起

至 116 年 2 月 8 日止 

2 
次世代定序全基因體

定序檢測-遺傳疾病 

遺傳代謝與罕見疾

病之基因檢測 

國立臺灣大學醫學院

附設醫院基因醫學部 

國立臺灣大學醫學院附

設醫院 
50,000 元 

自 113 年 2 月 9 日起

至 116 年 2 月 8 日止 

3 

次世代定序全外顯子

定序檢測-單基因遺傳

疾病-基因分析 Level 4 

遺傳代謝與罕見疾

病之基因檢測 

國立臺灣大學醫學院

附設醫院基因醫學部 

國立臺灣大學醫學院附

設醫院 
15,000 元 

自 113 年 2 月 9 日起

至 116 年 2 月 8 日止 

4 

次世代定序全外顯子

定序檢測-單基因遺傳

疾病-基因分析 Level 3 

遺傳代謝與罕見疾

病之基因檢測 

國立臺灣大學醫學院

附設醫院基因醫學部 

國立臺灣大學醫學院附

設醫院 
8,000 元 

自 113 年 2 月 9 日起

至 116 年 2 月 8 日止 

5 
遺傳疾病基因套組次

世代定序檢驗 

遺傳代謝與罕見疾

病之基因檢測 

基因飛躍生命科學實

驗室 
柯滄銘婦產科診所 

(1)產前常見遺傳疾

病：30,000 元、(2)

其他遺傳疾病套組

(血液)：30,000

元、(3)家族成員已

知突變確認(血

液)：3,000 元、(4)

產前已知突變確

認：5,000 元 

自 113 年 2 月 9 日起

至 116 年 2 月 8 日止 

6 
全外顯子定序-遺傳性

疾病檢測 

遺傳代謝與罕見疾

病之基因檢測 

林口長庚紀念醫院檢

驗醫學部 

長庚醫療財團法人林口

長庚紀念醫院 
30,000 元 

自 113 年 2 月 9 日起

至 116 年 2 月 8 日止 
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項次 檢測項目名稱
註 2 檢測項目類別 認證實驗室名稱 認證實驗室所屬機構 檢測費用 計畫效期 

7 
全基因體定序–遺傳

性疾病檢測 

遺傳代謝與罕見疾

病之基因檢測 

林口長庚紀念醫院檢

驗醫學部 

長庚醫療財團法人林口

長庚紀念醫院 
50,000 元 

自 113 年 2 月 9 日起

至 116 年 2 月 8 日止 

註 1：醫療機構施行特定醫療技術檢查檢驗醫療儀器施行或使用管理辦法附表四「遺傳代謝與罕見疾病之基因檢測」,涉及以全外顯子定序(WES)或全基

因體定序(WGS)進行困難診斷疾病檢測者。 

註 2：案件編號將另予核發。 
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