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[57]申請專利範圍
1.　一種測定 SMN基因是否發生基因轉移或突變的方法，包括：提供一包括 SMN基因之核
苷酸片段；提供 SMN基因外顯子(exon)1、2a、2b、3、4、5、6、7及 8之引子對；以該
核苷酸片段為模板，進行一通用多重聚合酶連鎖反應(universal multiplex PCR)，利用該些
引子對放大 SMN基因之外顯子 1、2a、2b、3、4、5、6、7及 8，以獲得 SMN基因外顯
子 1、2a、2b、3、4、5、6、7及 8之片段；另以一螢光標示引子標定該放大的外顯子
1、2a、2b、3、4、5、6、7及 8片段，以獲得經螢光標定的外顯子片段，以及以毛細管
電泳分析該些經螢光標定的外顯子片段，其中若外顯子 7及 8的 SMN1/SMN2比例不
同，則表示該 SMN基因發生基因轉移；且若外顯子片段出現分叉波峰，表示此片段內
之 SMN基因含有突變。

2.　如申請專利範圍第 1項所述之測定 SMN基因是否發生基因轉移或突變的方法，其中該
通用多重聚合酶連鎖反應的條件為 95℃，10分鐘，1循環；95℃，45秒，60℃，2分
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鐘，重複 3循環；95℃，45秒，50℃，1.5分鐘，72℃，1分鐘，重複 25循環；72℃，
10分鐘，1循環。

3.　如申請專利範圍第 1項所述之測定 SMN基因是否發生基因轉移或突變的方法，其中該
螢光分子標定該放大的外顯子片段的方法係為利用一經螢光標定之引子進行聚合酶連鎖

反應。

4.　如申請專利範圍第 1項所述之測定 SMN基因是否發生基因轉移或突變的方法，其中該
SMN基因外顯子 1之引子對為序列識別號：1、2。

5.　如申請專利範圍第 1項所述之測定 SMN基因是否發生基因轉移或突變的方法，其中該
SMN基因外顯子 2a之引子對為序列識別號：3、4。

6.　如申請專利範圍第 1項所述之測定 SMN基因是否發生基因轉移或突變的方法，其中該
SMN基因外顯子 2b之引子對為序列識別號：5、6。

7.　如申請專利範圍第 1項所述之測定 SMN基因是否發生基因轉移或突變的方法，其中該
SMN基因外顯子 3之引子對為序列識別號：7、8。

8.　如申請專利範圍第 1項所述之測定 SMN基因是否發生基因轉移或突變的方法，其中該
SMN基因外顯子 4之引子對為序列識別號：9、10。

9.　如申請專利範圍第 1項所述之測定 SMN基因是否發生基因轉移或突變的方法，其中該
SMN基因外顯子 5之引子對為序列識別號：11、12。

10.   如申請專利範圍第 1項所述之測定 SMN基因是否發生基因轉移或突變的方法，其中該
SMN基因外顯子 6之引子對為序列識別號：13、14。

11.   如申請專利範圍第 1項所述之測定 SMN基因是否發生基因轉移或突變的方法，其中該
SMN基因外顯子 7之引子對為序列識別號：15、16。

12.   如申請專利範圍第 1項所述之測定 SMN基因是否發生基因轉移或突變的方法，其中該
SMN基因外顯子 8之引 子對為序列識別號：17、18。

13.   如申請專利範圍第 1項所述之測定 SMN基因是否發生基因轉移或突變的方法，其中該生
物樣本包括血液、羊水、腦脊液、或來自皮膚、肌肉、結膜、胎盤或腸胃道之組織液。

14.   一種測定個體是否帶有脊髓性肌肉萎縮症基因型的方法，包括：由該個體中獲得一生物
樣本，其包括一具有 SMN基因之核苷酸片段，其中該個體為一人類個體；提供 SMN基
因外顯子 1、2a、2b、3、4、5、6、7及 8之引子對，包括序列識別號：1-18；以該核苷
酸為模板，進行一通用多重聚合酶連鎖反應(universal multiplex PCR)，利用該些引子對放
大 SMN基因之外顯子 1、2a、2b、3、4、5、6、7及 8，以獲得 SMN基因外顯子 1、
2a、2b、3、4、5、6、7及 8之片段；以一螢光標示引子標定該放大的外顯子 1、2a、
2b、3、4、5、6、7及 8片段，以獲得經螢光標定的外顯子片段，以及以毛細管電泳分
析該些經螢光標定的外顯子片段，其中若外顯子 7及 8片段的 SMN1/SMN2比例不同，
或外顯子 1、2a、2b、3、4、5、6、7及 8片段出現分叉波峰，則表示該個體罹患脊髓性
肌肉萎縮症的風險較高。

15.   如申請專利範圍第 14項所述之測定罹患脊髓性肌肉萎縮症風險的方法，其中該 SMN基
因外顯子 1之引子對為序列識別號：1、2。

16.   申請專利範圍第 14項所述之測定罹患脊髓性肌肉 萎縮症風險的方法，其中該 SMN基因
外顯子 2a之引子對為序列識別號：3、4。

17.   申請專利範圍第 14項所述之測定罹患脊髓性肌肉萎縮症風險的方法，其中該 SMN基因
外顯子 2b之引子對為序列識別號：5、6。

(2)

- 1348 -



18.   申請專利範圍第 14項所述之測定罹患脊髓性肌肉萎縮症風險的方法，其中該 SMN基因
外顯子 3之引子對為序列識別號：7、8。

19.   申請專利範圍第 14項所述之測定罹患脊髓性肌肉萎縮症風險的方法，其中該 SMN基因
外顯子 4之引子對為序列識別號：9、10。

20.   申請專利範圍第 14項所述之測定罹患脊髓性肌肉萎縮症風險的方法，其中該 SMN基因
外顯子 5之引子對為序列識別號：11、12。

21.   申請專利範圍第 14項所述之測定罹患脊髓性肌肉萎縮症風險的方法，其中該 SMN基因
外顯子 6之引子對為序列識別號：13、14。

22.   申請專利範圍第 14項所述之測定罹患脊髓性肌肉萎縮症風險的方法，其中該 SMN基因
外顯子 7之引子對為序列識別號：15、16。

23.   申請專利範圍第 14項所述之測定罹患脊髓性肌肉萎縮症風險的方法，其中該 SMN基因
外顯子 8之引子對為序列識別號：17、18。

24.   如申請專利範圍第 14項所述之測定罹患脊髓性肌肉萎縮症風險的方法，其中該個體為一
哺乳動物。

25.   如申請專利範圍第 14項所述之測定罹患脊髓性肌 肉萎縮症風險的方法，其中該生物樣
本包括血液、羊水、腦脊液、或來自皮膚、肌肉、結膜、胎盤或腸胃道之組織液。

26.   一種檢測脊髓性肌肉萎縮症之套組，包括：複數個引子對，包括序列識別號：1-2、3-4、
5-6、7-8、9-10、11-12、13-14、15-16與 17-18，以及一使用說明。

27.   如申請專利範圍第 26項所述之檢測脊髓性肌肉萎縮症之套組，更包括一內部標準引子
對，其為序列識別號：19、20及 19、22，一螢光標示引子，其為序列識別號：21。

圖式簡單說明

第 1(a)圖顯示 SMN1/SMN2為 4：0之毛細管電泳圖。

第 1(b)圖顯示 SMN1/SMN2為 3：1之毛細管電泳圖。

第 1(c)圖顯示 SMN1/SMN2為 2：1之毛細管電泳圖。

第 1(d)圖顯示 SMN1/SMN2為 2：2之毛細管電泳圖。

第 1(e)圖顯示 SMN1/SMN2為 1：1之毛細管電泳圖。

第 1(f)圖顯示 SMN1/SMN2為 1：2之毛細管電泳圖。

第 1(g)圖顯示 SMN1/SMN2為 1：3之毛細管電泳圖。

第 1(h)圖顯示 SMN1/SMN2為 0：4之毛細管電泳圖。

第 2圖顯示 SMN1/SMN2在 exon 7為 0：2，SMN1/SMN2在 exon 8為 1：1之毛細管電泳
圖。

第 3a-3b圖顯示 SMA帶原者之毛細管電泳圖及定序資料。

第 4a-4b圖顯示正常人之毛細管電泳圖及定序資料。
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