台大醫院常見染色體基因檢查項目:

	名稱
	醫令碼
	價格
	適應症
	優點
	缺點

	[自費]General chromosome
	000X0118
	3000 自費
	染色體異常
	可以看染色體數目，大片段缺失或重複，轉位等
	無法偵測染色體小片段缺失，重複等; 無法偵測點基因突變

	genetic analysis level 2*
	000X0124
	3000 自費
	已知基因突變位置(mutation analysis)或拷貝數異常 (MLPA)
	偵測基因點突變或特定拷貝數異常
	無法偵測指定項目以外的基因異常

	晶片式比較基因體雜交分析
	000C0200
	18000自費
	染色體異常
	可以看染色體拷貝數目是否有增加或減少
	無法偵測染色體轉位及點基因突變;可能無法偵測低比例的鑲嵌型染色體異常


*須註明疾病名稱，沒寫到的疾病不會被檢查到。

常見疾病需做檢查範例:

	主訴
	懷疑疾病
	第一優先選用檢查
	第二優先選用檢查
	其他可用檢查

	Down face
	Down syndrome
	General chromosome
	genetic analysis level 2 (細項: aneuploity; (無法區分是否為轉位型，鑲嵌型可能偵測不到) 
	晶片式比較基因體雜交分析(無法區分是否為轉位型，鑲嵌型可能偵測不到)

	Extreme TOF
	CATCH22
	genetic analysis level 2 (細項: CATCH22 MLPA)
	晶片式比較基因體雜交分析(可順便看其他染色體異常)
	

	Supravalvular PS
	Williams Syndrome
	genetic analysis level 2 (細項: Williams MLPA)
	晶片式比較基因體雜交分析(可順便看其他染色體異常)
	

	Multiple congenital anomalies
	Chromosome disorders
	晶片式比較基因體雜交分析
	General chromosome (無法偵測染色體小片段缺失，重複等)
	外院晶片基因分析(解析度不同)

	Choanal atresia
	CHARGE
	晶片式比較基因體雜交分析 (先排除其他原因)
	
	點突變分析

	Hypotonia
	Prader-Willi syndrome
	genetic analysis level 2 (細項: PWS MS-PCR)
	
	晶片式比較基因體雜交分析 (可排除其他原因)

	Hypotonia
	Spinal muscular atrophy
	[自費]SMA carrier screening
	
	

	Giant baby
	Beckwith–Wiedemann syndrome 
	genetic analysis level 2 (細項: for BWS gene)
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