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基金會自1999年成立，迄今走入二十個

年頭，與病友家庭一同披荊斬棘，從零到有逐

步堆砌保障罕病病友的照護堡壘，期待讓病友

家庭可以無懼面對疾病的難題，勇敢向前。

衛福部為鼓勵對罕見疾病防治工作長期

耕耘及具體貢獻之機關、單位或團體，依據罕

見疾病防治工作獎勵及補助辦法，設置表揚計

畫。特於10月21日（一）「2019台灣全球健

康論壇」活動，頒發「罕見疾病防治工作貢獻

獎」獎項，評選結果由罕見疾病基金會、台北

榮民總醫院、馬偕兒童醫院三個單位獲得表

揚。

今年除了慶祝罕病基金會成立20周年，

再獲「罕見疾病防治工作貢獻獎」一獎猶如錦

上添花、喜事連連。基金會20年來持續著罕病

防治宣導、病友家庭關懷、醫療諮詢等照護、

獎勵臨床研究、積極參與學術交流、與政策倡

議，期待能讓台灣的罕見疾病病友，也能擁有

品質、有尊嚴的人生。	

以下基金會服務的事蹟深得審查委員們

的重視，包含：1.積極參與政策倡議，協助罕

見疾病防治及藥物法之立法，修法過程中不斷

研議法規、提出訴求，以保障罕病病友醫療權

益；2.服務以病人及家屬為中心，依其需要提

供生心理的多元服務；3.推動罕見疾病防治宣

導，包括學校團體、企業單位等，讓社會大眾

正確認識罕見疾病，消弭社會對罕見疾病的偏

見；4.參與罕見疾病國際組織，補助專業研究

更進行學術交流，讓世界看見台灣對罕見疾病

患者照顧。

罕見疾病的治療與照護是一生且漫長的歷

程，除了政府單向的福利支持外，各地民間單

位資源、人力的挹注，如病友家庭互動網絡、

病友團體或協會等，支持著罕病病友勇敢地面

對疾病。此次獲獎亦是對

本會服務方案的肯定，深

感榮幸，未來會持續陪伴

罕病家庭度過難關，迎向

未來。

文/本刊

本會榮獲
「罕見疾病防治工作貢獻獎」

▲本會榮獲罕見疾病防治貢獻獎，由國民健康署王英修署長（左一）頒獎，林炫沛董事長（右二）出席受獎。
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「祖上無德、卡到陰」，20年前罕病被視

為無解的怪病，病家飽受歧視，在暗夜無助哭

泣，直到陳莉茵女士的出現，積極串連每一個

身處社會角落的罕病病家、媒體和社會資源，

推動社會立法與議題倡導，於1999年6月6日

成立罕見疾病基金會，才讓國人對罕病有正確

認知。

恭賀本會陳莉茵創辦人獲頒世界罕病聯

盟的「罕病英雄獎」，她謙虛地說	這是臺灣

社會民眾出錢出力，才讓他與曾敏傑教授有機

會為罕病病患與家屬撐起保護傘，這個獎是屬

於這二十年來所有支持罕病的社會大眾。這個

獎更是代表國際對臺灣罕病發展的肯定，政府

願意傾聽病友聲音，健保願意設置罕病專款專

用，媒體持續將罕病病友強韌生命故事推播出

去，這一切更是臺灣文明的具體展現。

「我們不可能照顧孩子一輩子，但制度可

以」陳莉茵創辦人明白個人力量有限，民眾短

暫的同情，不能確保罕病患者獲得長久保障，

唯有建立制度才是解決之道，因此推動「罕見

疾病防治及藥物法」，這不僅是臺灣立法史上

的創舉，更深深影響日後政府對於罕見疾病家

庭照顧的制度建立，不單單僅從藥物取得與醫

療補助，更大大的提升罕病防治的積極意義，

成為全世界第五個單獨立法的國家，堪稱臺灣

罕見之光。

陳莉茵創辦人說，當年為了成立基金會

來幫助更多像秉憲一樣的罕病孩子，必須透過

個案報導掀起話題，感謝許多醫藥記者陪著她

邊哭、邊寫稿，聽她常常一講就是一兩個小時

的電話攻勢，讓國人們在短時間內認識罕見疾

病，了解病友的真實需要。她也不忘理性分

析，在各個立法與倡議的場合會議中，將悲情

弱勢的個案故事，動之以情、說之以理，並以

明確的數據與案例，為病

友大聲疾呼，積極爭取各

項權益；同時成立「台灣

弱勢病患權益促進會」，

積極育成各個病友團體，

希望藉由病患的集體倡

權，強化他們對自身醫療

權益的重視與共識凝聚，

讓罕見疾病的多樣性能更

被凸顯，滿足個別的差異

性，也使罕見疾病基金會

成為病家真正的『避風

港』！

文/本刊

陳莉茵創辦人榮獲「罕病英雄獎」

▲陳莉茵創辦人（左）榮獲國際罕病聯盟Rare Disease International頒發罕病英雄獎。



罕見20

3財團法人罕見疾病基金會  會訊 2019. 12

70年代的臺灣鮮少人認識罕見疾病，幾乎

都以宗教輪迴的眼光解釋罕見疾病，彷彿患病

的人是被詛咒或是壞事做太多的誤解。病友面

對無藥可醫的無助，醫療體系與社會制度幾乎

忽視了這群弱勢的病友們。

罕見疾病基金會董事長林炫沛醫師深信：

罕見疾病除了被動醫治，更要主動預防。林炫

沛醫師曾遠赴人類遺傳學殿堂的美國學習，他

說：「醫學雖治得了生理，但重要的心理卻不

能單靠醫療解決，我總自問還有什麼能給罕病

孩子，秉持的理念是能力所及就去做，不能及

的就找志同道合夥伴。」因此他回到臺灣後，

就與陳莉茵、曾敏傑二位家有罕病兒的家長一

起推動罕病基金會成立。更陸續成立兩個遺傳

相關兼具臨床服務及研究教學的實驗室，積極

促成罕見疾病預防工作，其中最廣為人知的就

是新生兒篩檢，能在症狀發生前早一步確診是

否罹病，早期介入治療，

有利提升治療效果。讓國

內外罕病特殊治療研發和

臨床試驗團隊接軌，建構

國內罕病治療模式。林炫

沛醫師是一名拓荒者，讓

臺灣罕病醫療生機盎然，

溫暖每一個罕病家庭。

在功利主義盛行的

今天，社會中仍有許多懷

抱理想的人，不求聞達於

世，而在各個基層角落默

默地服務奉獻，為肯定並

獎勵長期獻身於醫療界，

不辭勞苦的醫事人員、

護理人員及衛生行政人員，表揚其濟世救人的

崇高精神與胸懷，第29屆醫療奉獻獎得主多是

「孩子的守護神」，除了改善偏鄉醫療環境，

也為罕病兒、受虐孩童甚至無聲胎兒發聲。

林炫沛醫師總是用相當多的時間面對每

一位前來門診求助的病家，仔細地詢問病患身

體狀況、追蹤家族病史，從閒話家常與噓寒問

暖中獲得訊息，暖男醫師形象深植病家心中，

好評不斷，在這個講求效率的時代屬為稀少罕

見。他常說，因為罕見，更需要用心傾聽病人

的真實感受。林醫師積極參與病友團體的公益

活動，在繁忙的看診研究之餘，擠出時間陪伴

著病友們，看到病友的笑容與成長，是他不斷

前進的動力。林醫師如此深耕罕見疾病，獲得

第29屆醫療奉獻獎屬實至名歸。

文/本刊

林炫沛董事長榮獲第29屆
「醫療奉獻獎」

▲林炫沛董事長（中）榮獲第29屆醫療奉獻獎殊榮。 
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研發罕見疾病解藥，救活原本無望的生

命，敢於與眾不同的醫師科學家戮力守護人

類。

「總統科學獎」於2001年設立，今年已

邁入第10屆，獲獎人都是全心全力投入科學創

新研究。每一位得獎者的卓越研究成果，對臺

灣學術發展、聲譽與國際競爭力，都具有極大

的貢獻。

一路走來，本會董事陳垣崇院士不以寂寞

的研究為苦，他找到了罕見疾病的解藥，解救

無數病患與他們的家庭，因為想要改善臺灣的

不完美，他自美國回臺後，將臺灣打造成基因

體醫學研究重鎮，即便是退休後，他依然心繫

臺灣的精準醫療及預防醫療的發展。

陳垣崇院士三十餘年來，作為一位醫生

亦是一名科學家，無論在醫療及學術研究領

域，皆有輝煌的研究成果。院士專長於基因體

醫學及轉譯醫學研究，從事肝醣儲積症、龐貝

氏症、嚴重藥物不良反應，及搜尋疾病的致病

基因等相關研究。他研發出龐貝氏症治療藥物

Myozyme，獲准於世界各地上市。他並率領團

隊找到藥物不良反應的易感性基因，透過用藥

前預先檢測基因，可以預防嚴重藥物不良反應

的發生。

陳院士團隊找出數個會引起藥物不良反

應的基因，使得某些嚴重藥物不良反應可以事

先被預防。例如針對致死率高達40%的二項嚴

重藥物不良反應－史帝文生強生症候群及毒性

表皮溶解症進行基因研究，發現治療癲癇用藥	

Carbamazepine、及治療痛風用藥Allpurinol，引

起藥物不良反應的基因標記；針對廣泛使用的

抗凝血劑Warfarin的使用劑量，陳院士團隊發

現VKORC1基因扮演重要角色，團隊進一步參

與國際法華林（Warfarin）聯盟，利用基因與

臨床的數據演算出一個計

算公式，能夠預測個人

最理想的Warfarin用藥劑

量，避免用藥後不正常出

血的狀況發生。

他領導中央研究院生

物醫學科學研究發展成為

亞洲知名的研究所，重新

制定研究方向，致力於基

因體醫學與轉譯醫學，推

展國內及國際合作。陳院

士積極協助生醫所進行精

準醫療研究，將臺灣極為

成功的基因體學研究推進

精準醫學時代。	

文/本刊

陳垣崇董事榮獲第10屆
「總統科學獎」

▲陳垣崇董事（左一）榮獲2019年總統科學獎。
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過去罕見疾病病患由於人口不多，極少

受到社會大眾的關注，同時罕見疾病也因為種

類與症狀極為複雜，因此不易被理解，所幸在

學術界持續的探索與研究下，我們已確知多數

罕見疾病係由於異常基因遺傳或突變所致，同

時在醫藥界的長年耕耘下，更快速的診察方法

與有效的治療藥物逐漸被開發出來，這些成果

都要感謝這群在背後默默「關懷弱勢、照護罕

見」的醫療團隊，與堅守崗位的小兒遺傳專科

醫師。

榮獲第72屆「臺灣醫療典範獎」的蔡輔仁

醫師，即是功不可沒的代表之一，他目前任職

於中國醫藥大學附設醫院醫學研究部、基因醫

學部主任，同時也是兒童遺傳科主治醫師，同

時為中國醫藥大學特聘教授及任副校長一職。

蔡醫師從負責兒科遺傳、新陳代謝疾病臨床診

斷與治療，並且為臺灣先驅施行新生兒先天性

代謝異常疾病的篩檢工

作，打下良好堅實的發

展基礎，長期致力於罕見

遺傳疾病的研究、診療工

作，其投入的心血與心

力，相當的不簡單，令人

感動。

中華民國醫師公會

全國聯合會於11月9日

（六）醫師節前夕，辦理

慶祝大會暨醫師醫療奉獻

獎與醫師特殊貢獻獎頒獎

典禮，蔡英文總統及衛福

部陳時中部長皆親臨現

場，表揚獲獎醫事人員，

本會蔡輔仁常務董事榮獲第72屆「臺灣醫療典

範獎」，肯定得獎者對臺灣醫療服務長期的貢

獻。

臺灣醫療之所以備受肯定，正是由這些

優秀醫師薪火相傳、堅持不懈，不計得失地為

全民健康付出，才能有今日的成績。蔡輔仁醫

師近年來致力研發AI輔助導入醫療系統，成果

斐然，將醫生寶貴經驗傳承保存，並透過雲端

即時為偏遠鄉鎮民眾提供服務。感佩蔡輔仁醫

師先知力行，不僅學術研究創新、醫術精湛，

更是仁心仁術處處為病人著想，這樣的典範精

神，實為真正的罕見醫療之光。

文/本刊

蔡輔仁常務董事榮獲第72屆
「臺灣醫療典範獎」

▲蔡輔仁常務董事（中）榮獲臺灣醫療典範獎。 
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第45屆教育部「社會教育貢獻獎」於12

月5日（四）假國家圖書館辦理頒獎典禮，潘

文忠部長親臨現場表揚本會曾敏傑共同創辦人

暨常務董事榮獲「社會教育貢獻獎」，敬重並

肯定得獎者對台灣社會教育推展默默耕耘的熱

忱與奉獻。

1999年6月6日罕見疾病基金會成立，在

曾敏傑教授及創辦人陳莉茵女士的堅持及努力

下，結合醫界與媒體的力量，讓台灣於2000

年通過「罕見疾病防治及藥物法」，成為全球

第五個立法保障罕病者用藥和生存權的國家，

隔年推動修法將罕見疾病病患列為身心障礙者

權益保障法範疇，並成功爭取列入全民健保重

大傷病之列；從倡議、改善體制做起，爭取醫

療、社會福利等權益，基金會更逐漸發展出多

元的服務方案，鼓勵病友們走出疾病的禁錮侷

限，重新面對生活，逆轉罕見疾病的意外人

生。	

曾敏傑教授曾任基金會執行長、副董事長

與董事長，積極領導、推動國內罕見疾病社會

特殊教育，並透過校宣傳媒與創新方案的推展

讓「罕見疾病」這個名詞更為廣泛的被報導及

討論，讓社會大眾看見一些罕病病友的案例，

超脫狹隘的醫療與藥物觀點，深入了解這些家

庭的困境與需求。投入關懷罕病20年，曾敏

傑教授無不竭盡所能、全心全意，如今台灣罕

病服務成果與軌跡，各方面都在世界上獨樹一

幟，成為全球罕見疾病發展的指標國家。

當天教育部部長潘文忠表示：「每一位社

會教育工作者，在其領域，貢獻心力，堅持無

私而豐富的教育愛，成就了非凡的社會教育事

業，各個翹楚皆堪為表率。台灣有你們真好，

謝謝！」我們也感謝

曾敏傑教授多年來致

力罕見疾病防治與服

務推廣，不啻為台灣

罕見疾病社會教育的

領航先驅，也讓台灣

經驗成為世界之光。

文/本刊

曾敏傑共同創辦人榮獲108年度
教育部「社會教育貢獻獎」

▲曾敏傑共同創辦人（左二）榮獲108年度教育部「社會教育貢獻獎」。 
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當 一 個 人 從 人 生 事 業 的 頂 峰 掉 到 最 谷

底 ， 想 要 逆 勢 反 彈 ， 需 要 多 大 的 勇 氣 與 努

力？志銘從罹患多發性硬化症以來，歷經手

術風險，以及漫長復健辛勞，他選擇重新站

起來，更以幫助每一位身障者都能有工作機

會為志業，創立「無礙玩家」，今年更受到

身障楷模金鷹獎的表揚，深獲肯定。

多發性硬化症病友賴志銘，曾有將近兩

年的時間，無法走出家門，只能仰賴年邁父母

親的照顧，那段足不出戶的日子，他只能在家

看電視度日，受到電視節目《食尚玩家》的啟

發，志銘想要創造屬於身障者版本的無礙玩

家，讓行動不便的人可以不受局限出門遊玩，

或是到餐廳吃飯。因此志銘與志同道合的夥

伴，創辦「無礙玩家」，開始尋訪南部多處休

閒農場及餐廳，勘察每個地方的場地狀況，挑

選可讓行動不便的朋友們可以到達的景點，並

彙整成寶貴的資料庫，讓身

障者可於網路上查詢。

志銘曾經想過以身障

旅遊領隊為謀生志業，但擔

任領隊需要有足夠體力，對

於患有多發性硬化症的他而

言極為困難；他也曾嘗試街

頭賣東西，評估資金來源與

風險不穩定，幾次的失敗經

驗，讓他思考著：什麼才是

讓身障者安心就業的方式？

「只有網路，沒有障礙」，

這是志銘體認到的。網路的

便利性，能讓身障者克服外

出的諸多不便，因此，在家就業成為志銘與無

礙玩家的下一個目標，推動讓每個身障者在家

就可以銷售商品，自立生活。

進行無障礙旅遊時志銘結識許多農場，有

最好的販售商品來源，加上電商平台幫身障者

解決金流跟寄送貨品的問題，身障者只要發揮

創意與企劃，在家透過臉書或其它社群網站，

便能將產品銷售出去，增加收入。目前已有24

位身障者加入，無礙玩家的銷售平台已經有20

個農場、社會企業、身障協會等加入合作，提

供近150種產品給銷售平台，讓身障者不用費

神挑選商品。

未來目標將「無礙玩家」拓展到全台各

地相關的銷售據點和訓練基地，培訓更多身障

者網路銷售能力，真正落實自立生活。期盼社

會大眾、企業可以多多支持身障就業，建立友

善與友愛的生活環境。恭喜本會病友志銘的理

念，深獲第23屆身心障礙楷模金鷹獎的肯定。

文/本刊

病友賴志銘榮獲第23屆
身心障礙楷模金鷹獎

▲病友賴志銘（中）榮獲23屆身心障礙楷模金鷹獎。 
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今年是基金會成立20周年，我們特別邀請

非營利媒體《報導者》副總編輯兼採訪主任楊

惠君小姐擔任策劃，由資深文字工作者黃筱珮

及資深醫藥記者邱玉珍兩位協助採訪撰寫，並

與聯合報股份有限公司合作出版《絕地綠光》

專書，記錄基金會20年的努力歷程、台灣罕見

疾病防治發展及病友們的轉變。

《絕地綠光》一書分為五大章節，第一章

講述罕見疾病的治療發展與個案們走過尋藥、

治療、爭取給付的坎坷。家屬與醫療團隊在無

藥困境中爭取一線生機，個案們的發展對後來

新確診病友的影響，高雪氏症病友仁豪首開酵

素替代療法先例，開啟了台灣罕病治療新時

代，讓新病友們因此受惠。原發性肺動脈高壓

（簡稱PPH）病友吳老師開拓了健保給付PPH

治療的第一步，讓PPH的藥物拯救許多病友

們。芳香族L-胺基酸類脫羧基酶缺乏症（簡稱

AADC）病友淇淇爸爸對女兒的愛，致力催生

全球第一例的AADC基因治療。

第二章書寫病友們確診的顛簸歷程及辛酸

血淚，看到遺傳諮詢與新生兒篩檢的重要性：

秉憲的誤診誤了他的性命，讓我們學得在神秘

的生命密碼前，更應謙卑謹慎。益群的確診過

程曲折離奇，但在確診後豁然開朗，斷腿求

生。生過甲基丙二酸血症孩子的嘉恩媽媽，在

遺傳諮詢師的幫助下，終於生出健康的嘉恩。

新生兒篩檢制度，讓剛出生的境晨能迅速被

確診為苯酮尿症，因此能在早期嚴格飲食控制

下，長大後順利出國深造。

第三章：這一路以來，幫助基金會的善心

人士們，20年來長期挹注善心，用文字亦無法

書寫完由衷的感謝，因篇幅有限僅以幾位人物

作為代表，不論是用行動協助基金會活動、用

捐款支持基金會方案、或是捐贈物品讓更多病

友家庭受惠等，以及不計回報、默默付出的志

工們，都是我們感謝的對象。

第四章則敘說這些年來病友個人及團體

逆轉勝的故事：罹患脊髓性肌肉萎縮症，幾次

從鬼門關前回來，俊翰仍不放棄理想，取得台

大法律、會計雙學位，還能出國深造。崔契爾

柯林斯症候群的病友榮玉，儘管身體瘦弱、外

觀、與聽力的問題，在他努力不懈下，多次奪

得聽障奧運羽球金牌。結節硬化症協會發現音

樂能穩定病友的情緒，成立「Menbug樂團」，

在舞台上有傑出的展現。小胖威利病友關懷協

會，充分了解小胖病友的需求，特別為他們打

造專屬的「威利工作坊」。

罕病病友與家長們用微小而堅定的力量做

出具影響力的改變，不僅改變了自己，也拼綴

出有愛與無礙的社會氛圍與環境。相信這些故

事不只能感動人心，期待讀者能從中找到鼓舞

自己的力量，找尋幸福的綠光。

絕地中的幸福綠光
二十周年紀念專書

▲《絕地綠光》10月24日新書發表會，與會嘉賓合照。

▲購書請洽

文/本刊


