
找出罕見疾病解方  拯救無數生命

返臺帶領中研院生醫所  
促成臺灣躍升為基因體醫學研究重鎮

陳垣崇院士專長基因體醫學及轉譯醫學研究，投入肝醣儲積症、

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，獲准在世界各地上市。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。

陳院士成功發展出二種嚴重代謝性疾病的療法，成為目前該疾病

的標準治療方法。其一是有效使用玉米澱粉療法，治療遺傳性肝醣儲

積症所發生的嚴重低血糖症；其二是以酵素置換法，發展出有效新藥

「Myozyme」，治療罕見疾病龐貝氏症，這是一種酵素缺乏疾病，會

導致嚴重肌肉無力，進而心肺衰竭；發生在幼兒，嚴重者在 2 歲前即

死亡。這個新藥的發明，拯救了無數原本無藥可救的生命。

陳院士團隊並找出數個會引起藥物不良反應的基因，使得某些嚴

重藥物的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 - 史帝文生強生症侯群及毒性表皮溶解症進行基因研

究，發現治療癲癇用藥 Carbamazepine以及治療痛風用藥 Allopurinol

引起藥物不良反應的基因標記；以及針對廣泛使用的抗凝血劑Warfarin 

的使用劑量，陳院士團隊發現 VKORC 1基因扮演重要角色，團隊進一

步參與國際法華林 (Warfarin)聯盟，並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

後不正常出血的發生。
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這幾項藥物基因體醫學研究成果，促使全球食品藥物檢驗局及世界

主要的醫學會重新標示常用醫師處方藥 Warfarin、Carbamazepine 及 

Allopurinol 的基因警語，並建議醫師在用藥前應先檢測基因，以預防病人

發生藥物不良反應，使全球在藥物的使用上因此更為安全有效，同時帶領

臺灣邁入個人化醫療及精準醫療的時代。

陳院士於 2001-2010年接受延攬自美返國任職中央研究院生物醫學科

學研究所 (生醫所 )所長，他將生醫所的研究方向重新定位為基因體醫學

與轉譯醫學，積極推展國內及國際合作，促成中研院與國際藥廠葛蘭素史

克藥廠及美國 Affymetrix 基因晶片公司建立策略聯盟，進行大型跨國合作

計畫。在陳院士的帶領下，生醫所論文發表品質顯著的提升，研究成果發

表在國際頂尖的科學期刊，至今已成為常態。2017年起，陳院士積極協助

生醫所進行精準醫療研究，將臺灣已經極為成功的基因體醫學研究帶入精

準醫學的時代。

陳院士為臺灣建立大規模遺傳與基因體醫學研究及高品質的臨床研

究。其創建學術界委託研究服務的機制（Academic CRO)，培訓國內專業

遺傳諮詢人才，建立優良臨床試驗規範（Good Clinical Practice, GCP）準

則，協助國內研究學者進行轉譯醫學研究。同時創建國家基因體醫學研究

中心，提供國內研究學者及生物科技產業高品質、高通量及全方位的基因

型鑑定服務，促使臺灣的基因體醫學研究成果斐然。臺灣也因此成為數個

國際基因體醫學及生物資料庫研究聯盟的會員國之一，一躍成為世界基因

體醫學研究重鎮。

陳院士對於國內罕見疾病團體極為關注，在罕見疾病基金會董事長及

人類遺傳學會理事長任內，建立的遺傳疾病研究及病友照護機制，已是國

際標竿，多國紛紛前來觀摩學習，也因此國際大藥廠發展罕見疾病新藥時，

爭相在臺灣進行臨床試驗。

陳院士多項發明及專利授權 /技轉給臺灣

的公司。龐貝氏症治療方法授權給臺灣中橡

公司，之後再技轉給 Genzyme 藥廠製成藥物

Myozyme，並在美國及歐盟獲准上市。藥物不

良反應危險性評估的專利，技轉給臺灣世基生

物醫學公司，成功製造出快速的檢驗試劑，已

在世界各國應用在臨床上預防藥物不良反應的

發生。他也以其豐富的生物科技經驗，擔任臺

灣數家生物科技公司科學諮詢顧問，扶植本土

生技公司，促進臺灣生技產業發展。

2010-2014年間，陳院士創建並主持「中

央研究院轉譯醫學研究計畫」，積極培育醫師

科學家進行轉譯醫學研究，使實驗室發明的成

果能進入多中心臨床試驗。陳院士也協助規劃

「國家生技研究園區」，提供中央研究院在園

區整體發展方向的專業意見，進一步推動臺灣

生醫產業往前邁進。
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國家桂冠故事

敢於與眾不同的醫師科學家  
戮力守護人類

研發罕見疾病解藥  
救活原本無望的生命

一路走來，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，解救無數病患及他們的家庭；因為想要改善臺灣的

不完美，他從美國回到臺灣，將臺灣打造成基因體醫學研究重鎮；

即使是退休後，他依然心繫臺灣的精準醫療及預防醫療發展。

陳垣崇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，獲准在世界各地上市。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。

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，重新制定研究方向為基因體醫學與轉譯醫學，推展國內及

國際合作。他並積極協助生醫所進行精準醫療研究，將臺灣已經

極為成功的基因體醫學研究帶入精準醫學時代。

國家桂冠故事
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 出身醫師世家  堅持走自己的路

陳垣崇出身醫生世家，父親是知名小兒

科醫生陳炯霖，父母對於他的期望就是「當

醫生」。他的學業成績也的確十分優秀，以

第一名資格保送臺大醫科。在大學畢業前，

他始終順服父母的期望，但是，在取得醫師

資格後，他決定不再壓抑自己對於「研究」

的熱情，他容許自己叛逆。

於是，他於 1974年赴美，前往美國哥

倫比亞大學人類遺傳系攻讀碩士和博士學

位。在當年，人類遺傳學是非常冷門的領域。

從臺大醫學系到人類遺傳學研究所，這

段路程並不容易，除了學業壓力外，陳垣崇

必須面對親友的質疑、對於妻子的虧欠，以

及經濟拮据的生活窘境，然而，無論困難及

挑戰如何排山倒海而來，他不曾動搖自己的

研究職志。

我們該慶幸他擁有如此堅定的意志及始

終未被澆熄的研究熱情，才能找出罕見疾病

的解方，拯救了許多原本不敢對未來抱有希

望的病患及家屬；也謝謝他回到臺灣投身國

人致病基因的研究及精準醫療的推動，讓臺

灣在這些領域嶄露頭角，並造福更多民眾。
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求學順遂　從小名列前茅

「其實，我在中學時最喜歡的科目是化

學，我喜歡動手做實驗，看到不同溶液會變

色、會起泡，這些都很能吸引我，」陳垣崇

回想著他的求學路，「我本來是可以保送化

學系的，但是終究不能如願。」他的話語中

似乎還聽到遺憾意味。

家中及社會壓力使然，他仍舊進入醫學

系就讀。不過，即使醫學系課業十分繁重，

他還是找機會進入實驗室，每年暑假都泡在

老師的實驗室裡，跟著老師做研究。「在我

念到臺大醫科六年級時，當時全球出現第一

個人類定序基因，我真的很好奇，我想要研

究其中的奧妙。」他說。

「其實，我的個性比較內向，我不喜歡

社交，從小就喜歡自己安靜地待著，」陳垣

崇剖析自己的性格，他很了解自己的志趣所

在，「當醫生就要和病人交流，我覺得並不

適合自己。」

於是，醫學系畢業後，他不顧周遭親友

反對，決定赴美就讀人類遺傳學，踏上研究

之路。陳垣崇是該屆臺大醫學系的奇葩，全

班唯有他一人轉進生醫研究領域。

「我的父母原本以為，我只要進了醫學

系，就會忘記自己的研究夢想，沒想到七年

過後，我還是選擇從事學術研究。」陳垣崇

的聲音聽起來非常和緩平靜，但是話語傳達

的執拗讓人無法忽視。

「當時我的母親很擔心呀！在她看來，

當醫生是比較穩定的路，學術研究算是高風

險行業，事實也的確是如此。」陳垣崇笑說。

以他後來研究的罕見疾病龐貝氏症解藥而

言，的確有可能在研究十餘年後一無所有，

新藥的開發風險從來就不低。

全球第一個人類基因定序完成，吸引許

多研究者投入基因研究領域，不過，大部分

研究者選擇從細菌、微生物或病毒的基因切

入。在研究領域的選擇上，陳垣崇再一次展

現他的勇敢―敢於與眾不同。

「我想研究人類基因，尤其是和疾病有

關係的基因，我喜歡進行大方向的研究，我

不希望自己一輩子只是搞懂一個基因的功能

或蛋白質結構等。」陳垣崇說。

美國許多大學皆設有微生物遺傳研究

所，但這些並非陳垣崇的志願，他想研究的

人類遺傳學，當時全美約僅有三至四所大學

開設研究所，他全部都申請了，哥倫比亞大

學首先回覆，就成為他的留學目的地。
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留學生活苦  研究志向終不改

由於在大學時期就開始「自主」投入研究，

所以，雖然是由醫學轉進遺傳學，但是他銜接

得很好，僅花四年就拿到碩士和博士學位。

陳垣崇開玩笑地說，「也許是因為當時

實在太窮了，所以想要早點拿到學位。」說

是玩笑，但背後是真真實實的苦日子。成長

在優渥的醫生世家，直到出國留學前，陳垣

崇不曾擔心過經濟問題，然而，捨棄篤定可

以名利雙收的醫生之路，他從決定赴國外留

學的第一天起，就必須面對「錢」的問題。

妻子陪著他到美國留學，因為一開始實

在很窮，他們曾在紐約街頭撿拾別人丟棄的

傢俱；雖然陳垣崇就讀研究所有獎學金，但

妻子還是必須去外面工作才能支應生活所需。

「當我的妻子嫁給我時，所有人都以為

她要做『醫生娘』了，沒想到沒當成醫生娘，

卻得到紐約辛苦上班。」言談中，可以感受到

陳垣崇對於妻子的感謝，「她能夠體諒我對於

夢想的追求，還願意支持我，我很謝謝她。」

妻子幾乎是陳垣崇念研究所的唯一支

持。曾有友人至紐約拜訪陳垣崇，看見他們

生活的困窘情況，不禁感嘆說出，「怎麼就

沒有人幫你呢？」然而，就算是在這樣孤立

無援的情況下，陳垣崇還是完成了他的學業，

頗有「一簞食，一瓢飲，在陋巷。人不堪其憂，

回也不改其樂。」的境界。

1978年取得博士學位後，陳垣崇相繼

在美國杜克大學醫學中心及美國衛生研究院

(NIH)接受臨床住院醫師及遺傳醫學訓練。

「因為遺傳疾病大部分是發生在小孩身上，

所以我就再回去醫院完成小兒科的住院醫師

訓練，這非常重要，我因此才能夠真正接觸

到病人，以進行相關研究。」

完成住院醫生及遺傳醫學訓練後，陳垣

崇的求學階段完成，總計二十八年，之後在

1983年正式於杜克大學小兒部擔任助理教

授，這是他的第一份工作，而他已經 35歲。

在同樣的年齡，他的臺大醫學系同班同學不

少人已名利雙收。

他曾應臺灣雜誌媒體之邀參加一場座談

會，到了會場，發現海報主題是《人生 30歲

賺到第一桶金》，他啞然失笑，當場和主持

人說，「你們找錯講者了，我 35歲才開始我

的第一份正式工作呀！」陳垣崇說。

將研究轉化為治療方案  救治病患

在杜克大學，陳垣崇擁有了自己的實驗

室，他全心沉浸在自己喜歡的研究中，如此

七、八年後，他覺得自己的研究成果不該只

能留在實驗室裡，而是希望這些研究能夠發

展成為實質的治療方案，實際幫助病人。

然而，跨出實驗室並不容易，「學術界多

認為發展藥物治療是藥廠的事，並非實驗室應

該涉足的，但是藥廠只喜歡開發病患多的藥物，

例如高血壓、糖尿病等等。」陳垣崇指出，做

基礎研究容易拿到補助，臨床治療研究則不易

獲得補助，偏偏藥物開發需要龐大資金投入。

「每五年寫一個計畫申請補助，然後等

待退休，這不是我想要的人生。」他執意研

究診斷及治療代謝性遺傳疾病的方法，他總

是和大家背道而馳。也是因為他的堅持，過

去幾乎是無解的問題獲得解決，為罕見疾病

病患及家屬帶來了希望。

陳垣崇成功開發的兩種嚴重代謝性疾病

的療法，已是目前該疾病的標準治療方法。

其一是開發玉米澱粉療法，治療「遺傳性肝

醣儲積症」所發生的嚴重「低血糖症」；

其二是以「酵素置換法」發展出有效新藥

「Myozyme」，治療罕見疾病龐貝氏症。
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玉米澱粉奏效  造福肝醣儲積症病患

肝醣儲積症是一種遺傳代謝疾病，病患

血糖降低時會出現痙攣，最嚴重甚至造成死

亡。陳垣崇找到了治療方法，「這是非常簡單

的方法，就是讓病患食用生玉米粉 ( 經醫生調

整劑量 )。玉米粉是澱粉類，進入人體後會在

腸道裡慢慢分解為葡萄糖並轉換為血糖，這就

解決了血糖過低的問題。」這個簡單又便宜的

方法，解決了許多病患的痛苦。

解開龐貝氏症謎團  拯救小嬰兒

陳垣崇成功開發的「先天性罕見疾病龐

貝氏症」解藥，更是罕見疾病治療方法的一大

突破，讓許多病童得以存活下來，也讓陳垣崇

從此揚名國際。

龐貝氏症是一種酵素缺乏疾病，會導致

嚴重肌肉無力，進而心肺衰竭。此疾病發生在

幼兒身上，嚴重者在 2歲前即死亡。

2006 年 4 月 28 日，陳垣崇研發的龐

貝氏症解藥「Myozyme」，獲得美國食品

暨藥物管理局 (FDA)）與歐盟醫藥品管理局

(EMEA)核准上市。在世界醫藥史上，這無疑

是值得特別註記的一天，而在迎來這一天之

前，陳垣崇已經耗費十五年投入研究。

因為這項新藥的上市，全球每年上千名

的龐貝氏症新生兒，將能擺脫「平均壽命六個

月」的命運。陳垣崇也成為臺灣第一位從實驗

室發展新藥，一路做到獲核准上市的科學家。

35歲，陳垣崇成為杜克大學助理教授並

兼任門診醫師。看診時，他發現被診斷出患有

龐貝氏症的嬰兒，幾乎僅能等著死亡降臨。

「開口告訴父母們這個壞消息―你們的孩子

沒幾個月可以活了，這真的是很讓人受不了的

事，於是我決心要找出解藥。」陳垣崇說。

當時並沒有太多人投入此項先天性罕見

疾病治療方法的研究，一如既往，陳垣崇總是

挑困難及冷門的路走。他踏上探求解藥之路，

這一走就是十五年。

白天授課，晚上看診，然後就直奔實驗

室投入研究。經過無數的熬夜研究時光，他知

道龐貝氏症的起因，是由於患者天生缺乏分解

肝醣的酵素，導致肝醣積存在肌肉與心臟裡，

而造成肌肉無力與心臟肥大。

說得更詳細一點，龐貝氏症是第 17對染

色體基因異常，缺乏可分解肝醣的酵素，造成

器官無法正常運作，發生率約二萬分之一。龐

貝氏症症狀大致分為嬰兒型與晚發型兩種，前

者約在 6個月左右發病，常在 1歲前就死亡，

心臟、骨骼、呼吸、肌力均嚴重損害，心肺衰

竭為最大死因。後者會在 2至 60歲發病，四

肢無力，最終死於呼吸衰竭。

探究出龐貝症的成因後，陳垣崇的研究

命題，就是要找到能進入肌肉與心臟的酵素。

聽起來容易，其實很困難，因為分解肝醣的酵
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素只要一進入人體，就會被肝臟提前攔截吸

收，酵素根本到不了肌肉與心臟。

該如何讓酵素能夠到達心臟和肌肉？陳

垣崇想出的答案是：研發出的酵素必須帶著

心臟與肌肉細胞能認得的密碼，酵素才能一

路暢通無阻到達目的地。

1991年陳垣崇開始帶領團隊尋找龐貝

氏症的解藥，也就是帶有密碼的酵素。經過

五年多的反覆試驗，他在倉鼠卵巢細胞發展

出所需的密碼酵素，且在鳥類臨床實驗上

證實有效。無奈的是，這項珍貴的解藥研究

無法獲得大藥廠青睞，後續的人體臨床實驗

無從進行。直到 1995年，事情有了轉機。

因緣際會下，經由當時杜克大學的同事，現

任和信治癌中心醫院黃達夫院長的介紹，中

橡公司董事長辜成允透過其轉投資的藥廠

Synpac開始提供研究經費。後續更資助臨

床試驗經費，使得第一次人體臨床實驗得以

順利進行。

研究有所進展令人振奮，然而卻是一段

痛苦旅程的開展。

臨床試驗對象是三個小嬰兒，分別編號

為 101、102、103。試驗展開，前三個月，

三個小嬰兒都順利存活，然而，半年之後，

101和 102的體內出現排斥 Myozyme的抗

體，相繼在三年後死亡。探究原因，是因為

這兩個嬰兒體內無法製造酵素，而產生抗體

排斥作用，加上太晚接受治療，錯過了黃金

早療期。

所幸 103嬰兒活了下來。陳垣崇證明龐

貝氏症患童只要在三個月內的黃金時期開始

治療，並固定每個月兩次注射 Myozyme，就

有機會像正常人一般。
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沒有資格沮喪  病人在等著救命藥

這項研究長達十餘年，挫折很多，「支持

我做下去的重要力量，是來自病人家屬的期盼

眼神和鼓勵。」每當學生實驗做不出來，覺得

沮喪時，陳垣崇會帶學生去看那些小小病人，

「實驗做不出來，你可能就是晚一點畢業，但

是對這些僅剩幾個月可以活的小孩子來說，可

能就得面臨死亡。」陳垣崇藉此激勵學生千萬

不要因為小挫折就放棄了，「我要他們體認自

己在做的事情是非常重要，非常有意義的。」

人體試驗的成功還引起了一場風波。由

於經費、藥量有限，陳垣崇團隊只能選擇三名

受試者接受實驗，這導致其他心急如焚的病童

家長抗議，美國白宮、參眾兩院都出面關切，

美國主流媒體甚至有所質疑，陳垣崇曾因此投

書紐約時報及其他媒體澄清。

一切波折過去，當初拒絕陳垣崇的大藥

其實，陳垣崇在接獲李遠哲邀請前，

他已計畫在杜克大學醫學中心展開相關基因

研究，但是杜克畢竟是民間機構，籌集不到

足以支應此計畫的龐大資金，而中研院能以

國家計畫支持基因研究計畫。基於這樣的條

件，陳垣崇回臺了解情況，「我當時其實不

太樂觀，經費充足固然重要，但是臺灣當時

有其他問題，人才、制度、法規的限制都可

能導致研究無法順利展開。」

當時的陳垣崇疑慮重重，但是，李遠哲

的兩句話打動了他。李遠哲說，「如果臺灣

是完美的話，就不需要你回來了。」因為臺

灣不完美，李遠哲回來了；因為臺灣不完美，

陳垣崇覺得自己也應該回來。

他決定回臺任職，許多杜克大學同事認

為他撐不過一年就會回來，但是結果證明他

們錯了。他回來並留下，完成了許多大事。
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廠，在人體臨床試驗成功後展現投資興趣，並

積極延攬陳垣崇到藥廠任職。

「我拒絕了，因為我是做研究的人，我

是醫師科學家。」陳垣崇說。短短幾句話，道

盡他對於自己理想純粹之堅持。

龐貝氏症治療方法後來授權給臺灣中橡

公司，2000年，美商健臻 (Genzyme)藥廠決

定向臺灣中橡買下專利，並在美國麻州及比利

時蓋廠製造此藥。新藥 Myozyme在美國及歐

盟獲准上市，拯救了無數原本無藥可救的病

患。最早於 1999年接受此治療的一位病患，

現在 20歲了，已經是一位大學生。

這段跌宕起伏的新藥開發及一位父親為

了替兩個患有龐貝氏症的孩子尋找救命新藥的

故事，吸引美國華盛頓郵報記者吉塔的注意，

他特別花了十八個月專訪陳垣崇及其他人並出

書，好萊塢之後並將之拍成電影《愛的代價》。

電影中由哈里遜福特飾演科學家。「電

影描述新藥開發的過程頗接近事實，不過，

科學家通常是 boring的角色，但考量戲劇張

力，其實劇中角色的個性和我大不相同。」

陳垣崇說。

應邀回臺   助臺灣生技醫療往前衝

成功開發出龐貝氏症新藥後，陳垣崇在

2001年應中央研究院院長李遠哲的邀請，

返臺擔任中央研究院生物醫學科學研究所特

聘研究員兼所長。

在 2000年，人類基因圖譜公佈，人類

的全部 2萬多個基因序列完成定序，這對於

全世界的基因研究是重新畫了一條起跑線，

在所有人都能掌握基因序列的情況下，現在

要比拚的是誰先找到特定基因的功能，以及

基因與疾病健康的關聯性。時任中研院院長

李遠哲認為這是臺灣基因研究的大好機會，

我們能與其他國家站在同一條起跑線上。
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進入中研院  打造基因體醫學研究重鎮

在 2001-2010年任職中研院生醫所所長

期間，陳垣崇將生醫所的研究方向重新定位

為基因體醫學與轉譯醫學，他積極推展國內

及國際合作，促成中研院與國際藥廠葛蘭素

史克藥廠及美國 Affymetrix基因晶片公司建

立策略聯盟，進行大型跨國合作計畫。

延續對於罕見疾病的關注，陳垣崇在臺

灣建立的罕見疾病研究及病友照護機制，已

是國際標竿，多國紛紛前來觀摩學習，也因

此國際大藥廠發展罕見疾病新藥時，爭相在

臺灣進行臨床試驗。

陳垣崇並領導研究團隊找出多種常用藥

物不良反應的易感性基因，讓藥物的使用更

為安全有效，促使臺灣邁入個人化醫療及精

準醫療的時代。

例如，針對廣泛使用的抗凝血劑Warfarin

的使用劑量，陳垣崇團隊發現 VKORC 1基因

扮演重要角色，團隊進一步參與國際法華林

(Warfarin)聯盟，並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

發生。這就是典型的個人化醫療。

此外，團隊還找出數個會引起藥物不良反

應的基因，這使得某些嚴重藥物不良反應可以事

先被預防。詳細的研究內容，是針對致死率高達

40%的二項嚴重藥物不良反應―史帝文生強生

症侯群及毒性表皮溶解症進行基因研究，發現治

療癲癇用藥 Carbamazepine以及治療痛風用藥 

Allopurinol引起藥物不良反應的基因標記。

這幾項藥物基因體醫學研究成果，促使全

球食品藥物檢驗局及世界主要的醫學會重新標示

常用醫師處方藥 Warfarin、Carbamazepine及

Allopurinol的基因警語，並建議醫師在用藥前應

先檢測基因，以預防病人發生藥物不良反應。

利，也已技轉給臺灣世基生物醫學公司，成功

製造出快速的檢驗試劑，世界各國已應用在臨

床上預防藥物不良反應的發生。

陳垣崇並為臺灣建立大規模遺傳與基因

體醫學研究及高品質的臨床研究。他創建學術

界委託研究服務的機制（Academic CRO)，

培訓國內專業遺傳諮詢人才，建立優良臨床

試驗規範（Good Clinical Practice, GCP）準

則，並協助國內研究學者進行轉譯醫學研究。

此外，他還創建國家基因體醫學研究中

心，提供國內研究學者及生物科技產業高品

質及全方位的基因型鑑定服務，臺灣並成為

數個國際基因體醫學及生物資料庫研究聯盟

的會員國之一。在他的推動下，臺灣成為世

界基因體醫學研究重鎮。

退而不休  推動「臺灣精準醫療計畫」

陳垣崇已於去年 (2018)年退休，現在一年

中有半年時間待在臺灣，另外半年住在美國，他

可以盡情看海並享受釣魚樂趣。「我很喜歡看著

遼闊的大海，讓人覺得心胸廣闊。」陳垣崇自小

就喜歡釣魚，退休後更有時間從事自己的興趣，

像是他最近就常常到阿拉斯加釣國王鮭魚。

他也喜歡看書和看電影，「因為一輩子

都在從事科學研究，我喜歡看充滿想像空間

的科幻小說和科幻電影。」看海、釣魚、看書、

看電影，可以看出陳垣崇就如他自己所言，

他的確是內向安靜，擁有強大耐性和定力的

人。不得不說，這樣的人格特質真的很適合

從事旁人看來枯燥無比的學術研究。

陳垣崇的退休生活聽來愜意，然而他其

實是過著「退而不休」的生活，仍然持續投

入心力推動臺灣的精準醫療發展。

「我在去年正式退休，現在算是退到第

二線，我的實驗室都結束了，學生也都已經畢

業了，最近花比較多時間進行科普演講，也為

年輕學者的研究提供一些建議。」陳垣崇說。

除此之外，陳垣崇還在協助推動臺灣精準

醫療計畫。這個計畫由中研院生醫所所長郭沛

恩主導，預計在臺灣收集一百萬人的資料，構

成進一步發展精準醫療所需的大數據。「這個

計畫要探討基因、生活環境對健康的影響，研

究這些因素與個人疾病的關聯。」陳垣崇說明。

此計畫與全臺灣的所有醫學中心合作，

陳垣崇扮演當中的串連角色。目前此計畫已

收集十幾萬人的資料，以目前進度來看，預

計三年內將可達到一百萬人的目標。

這個多達一百萬人的資料庫將帶來長遠的

影響。至目前為止，人類還是無法徹底掌握常

見疾病的病因，因為其中可能牽涉到基因、環

境和生活習慣等因素，有了資料庫後，進一步

分析出疾病與各種因素的關聯性，就能針對個

體提出個人化醫療方案，這就是精準醫療。

也就是說，醫師在開立臨床用藥處方時，

必須執行這幾項基因的檢測作業流程，以做

為選擇用藥和劑量的參考。在這些研究成果

的推動下，臺灣成為第一個實施全面性基因

檢測的國家。藥物不良反應危險性評估的專
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代表著作不只如此，資料庫的大數據分析及研究，

還能進一步將醫療從「精準醫療」推進至「預

防醫療」。也就是說可以分析得知某人將來

會得到心臟病、最有可能在幾歲得到心臟病，

以及可能性有多大，這些都可以推算出來。

既然有可能事先預知將來會不會得病，醫

師就可以建議病人及早改善自己的生活環境，以

及飲食習慣及作息安排等，進而降低患病或發病

機率，這就是「預防醫療」，猶如古代名醫所言，

「上醫治未病、中醫治欲病、下醫治已病」。

臺灣有健保  發展醫療 AI 大有優勢

展望未來，陳垣崇提出他對於臺灣生技

醫療產業的建議，「全世界都在談人工智慧

(AI)，我認為臺灣的 AI優勢是醫療人工智慧，

因為我們有非常好的健保及醫療系統，多年下

來收集到的電子病歷資料量十分龐大且完整，

這是進行醫療大數據分析的前提，後續也才能

發展醫療AI。」總而言之，憑藉全民健保系統，

臺灣的醫療 AI能跑得比其他國家快。

走過三十餘年，陳垣崇做為一位醫師科

學家，無論在醫療及學術研究領域，皆留下

了無比輝煌的成績。這些耀眼成果拯救了罕

見疾病病患，讓他們擁有了原本不敢想望的

未來，而他對臺灣醫療生技界的貢獻，不只

讓臺灣成為全球基因體醫學研究重鎮，且持

續推動臺灣邁向精準醫療及預防醫療領域。

有他這位巨人的肩膀，我們應能期望後

繼的臺灣科學家能因為站在高處，而能看得

更遠，破解更多的疾病謎團，為人類健康提

供更好的守護。

38 39

2019年
▼ ▼

總統科學獎


