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The human genome contains 3 billion base pair DNA 

https://www.youtube.com/watch?v=MvuYATh7Y74; https://www.ncbi.nlm.nih.gov/genome/guide/human/  

• 43,162 genes 

–21,306 protein-coding 

–21,856 noncoding 

–323,824 transcripts 

– (Pertea, M. et al. 2018) 
https://doi.org/10.1101/332825  

 

https://doi.org/10.1101/332825


基因序列分析 

Sanger sequencing Next-generation sequencing (NGS) 



NovaSeq 6000 



臺大醫院 全外顯子定序 基因診斷 
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NGS的使用快速增加 
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兒童及新生兒急重症之高速次世代基因診斷 

科技部計畫(2017-2020)，臺大醫院 胡務亮醫師 



Previous turnaround time of WES 
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Rapid WES trio analysis 
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More than 40,000 variants arise from WES 

40,000-100,000 variants 

1-2 variants in 1 gene 



The MViewer software: Developed by NTU/NTUH 



Case enrollment 

• Enrollment criteria 

–Pediatric patients 
• Admitted to ICU 

• Positive newborn screen 

• Patients need transplants 

• Undiagnosed disease 

• Trio analysis 

–94 trios  

 
 

 

 

送件醫院 個案數 
台大 50 
馬偕 8 
成大 5 
高長 4 
高榮 4 
奇美 3 
國泰 3 
中國 2 
北榮 2 
慈濟 2 

新竹台大 2 
彰基 2 
中山 1 
林長 1 
花慈 1 
高醫 1 

新竹馬偕 1 
義大 1 



Diagnostic yield: 51.1% (48/94) 

Total 
(n=94) 

Positive 
(n=48) 

Mean age±SD (months) 17±2.4 15±2.7 

Sex (M/F) 53/41 25/23 

Turn around time (working days) 

Mean±SD 5.9±1.1 5.7±1.0 

Median (Range) 4.0-9.9 4.1-9.1 

45.8% (22/48) of the cases are first identified in Taiwan 



Benefits from molecular diagnosis 

System involved Positive cases 
Specific 

treatment (%) 
Total cases 

Redirection of 
treatment  (%) 

Nervous system 11 6 (55%) 22 8 (36%) 

Cardiovascular system 3 3 (100%) 13 2 (15%) 

Metabolism/homeostasis 10 8 (80%) 16 6 (38%) 

Immune system 3 3 (100%) 8 3 (38%) 

Liver  3 3 (100%) 5 3 (60%) 

Genitourinary system 2 2 (100%) 2 2 (100%)  

Musculature 2 0 (0%) 2 2 (100%) 

Multiple congenital anomaly 3 0 (0%) 3 1 (33%) 

Wu ET, et al. Pediatr Crit Care Med. 2019 Jul 1 



A child with recurrent ventricular arrhythmia  

• 4y4m girl, Acute gasotroenteritis for 1 day then loss of conscious, EKG showed 
ventricular fibrillation 
– CPCR, bosmin 0.1mg, DC shock 70J once, loading amiodarone and intubation, transfer to PICU 

• CPCR for several times due to refractory ventricular arrhythmia 

• Exome result: RYR2 NM_001035.2 

– c.6737C>T (p.Ser2246Leu) 

• Diagnosis: Catecholaminergic Polymorphic Ventricular Tachycardia 

• Action 
– beta-blockers 

– Implantable cardioverter defibrillator 

WES-016 



A child with recurrent ventricular arrhythmia  



2018 智慧醫療獎 金獎 



2018未來科技展 



未來科技展: 未來科技突破獎 



2019 台灣國際醫療及健康照護展 



2019 服務特殊優異團隊獎 第一名 

高速次世代基因診斷團隊: 李妮鍾醫師(左二)代表領獎 



2019 台灣醫學會 



2019 台灣醫學會 



2019台灣醫療科技展 



2019台灣醫療科技展 



Sometime you just don’t have an idea about the 
diagnosis 



Reverse Genetics 

Current Genomics 17(999):1-1 · May 2016 

Jul 19, 1999, NADIA HALIM 

Position cloning Current genomics 



感謝 

• 基因醫學部 

– 李建南主任 

• 小兒部 

– 黃立民主任 

• 小兒遺傳團隊 

– 李妮鍾 

– 簡穎秀 

• 臨床合作夥伴 

– 吳瑞美、楊智超、李銘仁、戴春暉、薛學文、
林靜嫻、高伊慧、李旺祚、范碧娟、翁妏謹、
邱馨慧、吳美環、陳義祥、莊志明、徐紹勛、
郭炳宏、邱舜南、吳恩婷、楊豐榮、周弘傑、
陳沛隆、林柏翰、俞欣慧、陳慧玲、蔡宜蓉 

 

• 資訊室 

– 熊漢昌、黃鐘磊、孫行人 

• 醫學研究部 

– 許家郎 

• 台大生醫電資所 

– 賴飛羆教授團隊 

• 科技部旗艦計畫 

• 科技部人工智慧計畫 

• 病患補助 

– 臺大醫院社會工作室 

– 罕見疾病基金會 

– 兒童心臟基金會 

• 廣達電腦及協力廠商 


