
展望罕見展望罕見
　　罕病法精神，以愛為基礎，從平權出發，

用同理執行，依循前人的智慧與心血，一步一

腳印邁向罕病烏托邦。

蔡永濬 (20歲 )，裘馨氏肌肉失養症
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以罕病實務工作者角度看 
罕病法

財團法人罕見疾病基金會執行長　陳冠如

有智慧有感的法案

我自 2000年年底以遺傳諮詢員一職加入罕見疾病基金會

服務，跟隨創辦人陳莉茵女士及共同創辦人曾敏傑教授學習。

雖 20年前沒跟上罕病法起草到法案通過的過程，但有幸見證

了罕病法對罕病家庭的影響。兩位創辦人不僅完成立法保障罕

病家庭的基本人權，更是落實法案理念的執行者，其堅強意志

使得這部法案確實能發揮效能，讓「罕病法動起來」成為基金

會永續目標。基金會運用社會資源及愛心捐款，開創了數個罕

病家庭所需要的服務方案，不間斷向政府證明罕病法架構是可

以照顧罕病家庭，而這樣的成功模式，讓罕病法不只是訴諸高

閣的法案，更在歷經修法及實際運作方案讓罕病法成為「有智

慧且有感」的法案。

由本會發起創新服務方案進而影響法定服務的案例相當

多（請見表一），最令人印象深刻也是第一個創新方案是「國

際檢體外送方案」，當時臨床醫師反映罕病確診需要遺傳基因

檢驗、酵素活性分析或生化檢查作為依據，而檢驗技術或試劑
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都需要客製化處理，台灣研究型實驗室雖能提供研究目的的檢

驗，卻無法提供完整的診斷服務，當時將檢體送到國外具有經

驗且知名實驗室或檢驗公司是唯一的路徑。藉著罕病法應協助

患者及早診斷之精神（第 1條）以及引用罕病法第 13條協助

患者國際醫療合作的途徑（當時原始條文僅有第 1項，未訂定

國際代檢相關內容），由基金會主動規劃送檢國外到申請國健

署補助的流程，起初以台大醫院的兩三個案例開始，到成為補

助計畫並持續進行近 10年，最終於第 1次罕病法修法（2005

年）中正式納入條文來保障患者需求（現行第 13條第 2項）。

此國際檢體外送專案，於本會執行期間（2001年∼ 2011

年 3月）共協助 416名案例送檢，其中有 51%透過本案確認

診斷。所累積寶貴數據，讓我們瞭解台灣最需要那些檢驗，而

與國外專家交流往返過程中，所附帶的益處是學習國外診斷經

驗，奠定國內遺傳檢驗蓬勃發展的基礎。後續台灣遺傳檢驗技

術也在國際發光，亞洲許多罕病診治醫院都將檢體送到台灣的

醫學中心實驗室來診斷，近期罕病精準基因診斷更是如火如荼

展開，罕見醫師們有了更多診斷的利器來幫助患者。

「國際代檢」僅是諸多創新方案之一，看見患者需求，運

用民間資源與政府合作，最後成為政府持續執行的政策。因為

基金會的努力，法案及施行細則與時俱進，跟著病友需求智慧

成長，也讓罕病家庭很有感。
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表一、罕病基金會創新方案與政府補助方案對照表

 

服務項目 基金會方案 罕病法條 政府方案

      ( 一 ) 

遺傳諮詢計畫

◆ 2001 年起至今

◆聘用首位遺傳諮詢專

員提供罕病家庭遺傳

諮詢服務，逐漸增至

四名諮詢師於各醫院

遺傳科駐點服務。

◆ 2000 年

#《罕病法》第 8 條

◆為提升醫療機構遺傳

診斷、諮詢及治療之 

品質，國健署於 2003 

年 8 月公告「遺傳諮

詢中心認證要點」。

◆經醫院評鑑評定為醫

學中心之醫療機構，

設有獨立醫學遺傳相

關部門，並經國健署

審查通過後，指定為

遺傳諮詢中心，該中

心提供遺傳診斷、諮

詢及治療服務。

      ( 二 ) 

健保未能給付

之藥物補助

◆ 1999 年起至今

◆訂定醫療救助管理辦

法，補助罕病病友就

醫無法獲健保給付之

藥物、耗材及醫療器

材等。

◆ 2000 年    

# 罕病法第 33 條

# 罕見疾病醫療補助辦

法第二條（2011 年）

# 現行條文「罕見疾病

醫療照護費用補助辦

法第二條（2017 年）

◆ 2014 年

◆非典型溶血性尿毒症

蘇小弟為開啟健保未

能給付獲罕病法補助

之首例。
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服務項目 基金會方案 罕病法條 政府方案

      ( 三 ) 

罕病全方位關

懷方案

◆ 1999 年起至今

◆聘用首位社工師建立

罕病家庭全方位服務

模式。

◆ 2005 年

# 罕病法第 8 條及第 11

條

◆依據「罕見疾病及罕

見遺傳疾病缺陷照護

服務辦法」第 10 條

規定，中央主管機關

得就本辦法所定服務

事項 ( 告知相關疾病

之影響、提供病人及

家屬心理支持、生育

關懷、照護諮詢 )，

委託相關醫事機構或

罕見疾病相關專業機

構、團體辦理。

◆ 2017 年 12 月委託相

關醫事機構或罕見疾

病相關專業機構、團

體辦理「罕見疾病照

護服務計畫」

      ( 四 ) 

罕病相關研究

補助

◆ 1999 年起至今

◆ 1999 年開設「罕見 

疾病碩博論文獎助」 

，至今已執行第 21

屆。

◆ 1999 年開設「罕見 

疾病研究委託辦法」 

。

◆ 2008 年開設「罕見

疾病研臨床試驗計畫

補助辦法」，至今已

補助 4 案。

◆ 2000 年

# 罕病法第 10 條

# 罕見疾病防治工作獎

勵及補助辦法（2016

年）

◆ 2016 年 9 月

◆衛福部辦理罕見疾病

防治工作補助計畫公

開甄選
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服務項目 基金會方案 罕病法條 政府方案

      ( 五 ) 

醫療器材（含

咳痰機）補助

◆ 1999 年起至今

◆ 1999 年起訂定醫療

救助管理辦法，補助

患者就醫無法獲健保

給付之藥物、耗材及

醫 療 器 材 等。2007

年 首 次 勸 募 3 台 咳

痰機供肌肉萎縮症患

者借用，隔年購置 5

台。2011 年 持 續 補

助未能符合罕病法補

助居家醫療照護器材

資格之個案。

◆ 2011 年

# 罕病法第 33 條

# 罕見疾病醫療補助辦

法第二條（2011 年）

# 現行條文「罕見疾病

醫療照護費用補助辦

法 」 第 三 條（2017

年）

◆ 2011 年 1 月

◆補助四種居家醫療照

護器材每月定額租金

費用。

      ( 六 ) 

國際檢體外送

方案

◆ 2001 年起

◆與國民健康局合作，

設立「罕見疾病國際

醫療合作代行檢驗單

一窗口」，本會補助 

40%、國健局補助 40%  

、病患自付 20%

◆2012年起轉型為「國

際代檢協力方案」。

◆ 2005 年

# 罕病法第 13 條

# 罕見疾病國際醫療合

作 補 助 辦 法（2016

年）

◆ 2001 年起

◆ 2001 年起與罕病基

金會合作辦理「罕見

疾病國際醫療合作代

行檢驗單一窗口」。

◆2011年起，依據「菸

品健康福利捐分配及

運作辦法」辦理「加

強公告罕病醫療照護

補助計畫」，提高補

助為 80%，全額補助

低收入戶及中低收入

戶進行國內外遺傳檢

驗。
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服務項目 基金會方案 罕病法條 政府方案

      ( 七 ) 

營養諮詢計畫

◆ 2001 年

◆聘用首位營養師，提

供代謝異常病家營養

諮詢，以及特殊營養

照顧諮詢。

◆ 2011 年

# 「罕見疾病醫療補助

辦法」第 2 條，新增

補助國內確認診斷之

檢驗、營養諮詢、居

家醫療照護器材費用

（2011 年），

# 現行條文「罕見疾病

醫療照護費用補助辦

法 」 第 3 條（2017

年）

◆ 2011

◆ 補助先天性代謝異

常患者營養諮詢 NT

＄250 元 / 每 人 / 每

年，每人最多 6 次

      ( 八 ) 

罕病就學轉銜

輔導方案

◆ 2006 年

◆每年協助即將入小學

的罕病病友轉銜諮詢 

，13 年來已服務 896

位病友取得適切的就

學資源。

◆ 2005 年

# 罕病法第 11 條

      ( 九 ) 

低蛋白米麵補

助方案

◆ 2005 年

◆陸續自英國、日本引

進低蛋白食材及食品 

，每年購買提供與代

謝異常病友，並由營

養師指導使用。

◆ 2000 年

# 罕病法第 33 條

◆ 2015

◆ 2015.10.19 起 撥 付

每人每年補助最高

7,000 元之低蛋白米

麵購買費用
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服務項目 基金會方案 罕病法條 政府方案

      ( 十 ) 

罕病家庭生育

關懷方案

◆ 2006 年

◆協助已生育罕病病友

或夫妻一方為罕病患

者的家庭進行產前遺

傳檢演費用，以及提

供各項諮詢與實際關

懷，陸續已協助 429

案接受產前遺傳檢

驗。

◆ 2015 年

# 罕病法第 8 條

#「罕見疾病及遺傳疾

病缺陷照護服務辦

法 」 第 4 條（2016

年）

◆依據「罕見疾病及罕

見遺傳疾病缺陷照護

服務辦法」第 10 條

規定，中央主管機關

得就本辦法所定服務

事項 ( 告知相關疾病

之影響、提供病人及

家屬心理支持、生育

關懷、照護諮詢 )，

委託相關醫事機構或

罕見疾病相關專業機

構、團體辦理。

◆ 2017 年 12 月 委託

相關醫事機構或罕見

疾病相關專業機構、

團體辦理「罕見疾病

照護服務計畫」。

◆產前遺傳檢驗補助，

其部分由優生保健法

補助。
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服務項目 基金會方案 罕病法條 政府方案

   （十一）

心理衛生服務

方案

◆ 2006 年

◆約聘專業心理諮商師

或臨床心理師進行個

人諮商或家族諮商，

並辦理各項心理衛生

課程及活動。

◆ 2015 年

# 罕病法第 8 條

#「罕見疾病及遺傳疾

病缺陷照護服務辦

法」第5條（2016年）

◆依據「罕見疾病及罕

見遺傳疾病缺陷照護

服務辦法」第 10 條

規定，中央主管機關

得就本辦法所定服務

事項 ( 告知相關疾病

之影響、提供病人及

家屬心理支持、生育

關懷、照護諮詢 )，

委託相關醫事機構或

罕見疾病相關專業機

構、團體辦理。

◆ 2017 年 12 月委託相

關醫事機構或罕見疾

病相關專業機構、團

體辦理「罕見疾病照

護服務計畫」。

   （十二）

國內檢驗補助

方案

◆ 2009 年

◆自 2009 年至今，每

年 補 助 80-90 個 遺

傳檢驗項目，平均與

10-12 個遺傳檢驗實

驗室以及醫學中心合

作，共有 1,196 人藉

本方案確診。

◆ 2000 年

# 罕病法第 33 條

#「罕見疾病醫療補助

辦法」，新增補助國

內確認診斷之檢驗補

助（2011 年）

# 現行條文「罕見疾病

醫療照護費用補助辦

法」第3條（2017年）

◆ 2011 年 1 月

◆首波公布補助項目為

24 項，2019 年已增

至 85 項
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罕病患者從孤兒到焦點人物

罕病法初期第一波（2000年 9月）通過的罕病有 22個，

一開始受罕病法保障或照顧的病類及病人數有限，經過基金會

倡導，2001年及 2002年時權益逐漸到位，罕病法認定的罕病

連結重大傷病資格，罕病患者在當時身障政策中屬於身障第 15

類，連動可取得身障卡，因此罕病患者不再是孤兒，而這幾年

罕病基金會也迅速發展服務方案，罕病患者一方面有政府社福

照顧，還有病友團體支持，確診為「罕病」不再是悲情，反

而有一種歸屬感。自 2017年起國健署指定 8家醫院共 9個窗

口全面進行罕見疾病照顧服務計畫（2020年為 13個醫院共 14

個服務窗口），罕病家長也感受到政府真實關懷，很多家長反

應從確診後好多年時間都是獨自渡過，鮮少接獲醫院或政府關

心，現在終於有各種專業主動關懷，真的好幸福。基金會也欣

見從政府 top down下來的服務，雖然還有很多服務尚待發展，

但罕病基金會有了一起提供服務的夥伴，也有更多專業投入，

讓罕病病家不再只是孤兒，而是眾多人關懷的焦點。

罕見藥物從舶來品到 MIT

對罕病患者來說，診斷之後更關心的是有沒有藥可以醫，

感謝罕病法讓台灣患者有罕藥可以使用，許多國外的罕病朋友

都說很羨慕台灣有藥物也有健保，紛紛想移民到台灣。因為有
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穩定的環境及便捷的申請方式，特別是專案進口藥品可迅速獲

得健保給付，罕藥在立法後前 10年之間如雨後春筍進入台灣

市場，溶小體代謝異常治療用的酵素取代療法的引進更是大躍

進，甚至國外未上市台灣搶先認定罕藥並給患者使用（如龐貝

氏症的酵素治療），醫師們有了武器患者們有了希望。多年累

積的治療經驗及數據，足以在世界上學術領域佔有一席之地，

台灣罕見醫師的努力備受國際重視，紛紛邀請至國際會議分享

台灣罕藥治療經驗，台灣在罕病的治療成果是以制度為基礎加

上醫界先進用心照顧，最終是罕病患者的福氣。

近期罕藥也進入學名藥世代，自 2001年 3月衛福部核准

第 1張國產罕藥製造藥證後，有一段停滯期，陸續有熱心藥廠

向基金會詢問有哪些藥物台灣公司可以幫忙製造的，雖然進度

緩慢，但到了 2019年 9月衛部已核准 19張國產藥證。其中印

象較為深刻的是威爾森氏症的醋酸鋅片（Zinc Acetate），從

2001年底由基金會請代理商幫忙進口申請公告罕藥並取得健

保給付，2004年之後兩家台廠公司接手製造，並外銷到東南

亞國家，台灣也有能力可以幫忙其他國家，是另類台灣之光。

近兩三年罕藥的發展終於進行到神經肌肉疾病，曾經是醫

界最頭痛的一群疾病，因著基因治療（Gene Therapy）、外顯

子跳躍治療（Exon Skipping Therapy）、反義寡核苷酸藥物治

療（Therapeutic Antisense oligonucleoticles）或是細胞治療的發
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展，都有令人期待的突破，但也遇到罕藥給付的挑戰期，未來

新藥能否順利進入台灣將需要各界共同面對共同解決，而世界

各國也關注台灣如何因應與突破這波挑戰。

那些年前輩們為罕病法奮鬥的二三事

回顧罕病法的發展，感謝許多先進前仆後繼的堅持以及貢

獻，為這群罕病患者日夜匪懈，前輩努力維護罕病法精神以至

於後人乘涼，以下整理了罕病法的特色作為參考：

(1)	 台灣罕病法全世界第一個結合孤兒藥法以及罕病照顧的法

案：

2014年陳冠如執行長於宣導活動介紹罕病。 2015年 4月罕病基金會辦理罕見疾病國內遺傳檢驗
發展座談會。
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台灣罕病法的獨特性在國際間傳唱著並非空穴來風，以

美國作為比較，美國早在 1983年訂定 Orphan Drug Act（孤兒

藥法案），鼓勵藥廠研發罕藥並建立審查機制，而台灣罕病法

中，有關孤兒藥條文有一部分便是參考美國孤兒藥法案，並依

實際需求修正。美國到 2002年通過制定罕病法（Rare Diseases 

Act），作為國家發展罕病研究及教育的最高指導原則，賦予

美國國家衛生院罕病辦公室執行罕病研究及教育，並建立區域

型罕病研究中心。回顧台灣罕病法，除結合兩個法案的精神，

更將國家要照顧罕病家庭的範圍逐一明確訂定，延伸數個子法

及實行細則，彰顯出台灣政府照顧罕病的決心。

2017年 5月 11日國民健康署長官為罕病醫療補助
辦法拜訪罕見疾病基金會。

2019年罕病基金會陳冠如執行長（左二）出席
APARDO會議。
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(2)		台灣罕病認定嚴謹不同於其他國家：

常有人詢問，為何美國有 7,000種罕病，台灣只有 200多

種。這是因為台灣的罕病認定後，符合公告罕病的患者在取得

健保重大傷病免部分負擔資格以及部分身障權益是連動的，各

項罕病法相關的補助方案，也是建構在公告罕病範疇下，患者

才能獲得相關補助，因此罕病的認定會較為嚴謹。

(3)	 衛福部罕病法審議委員會是決策的多元溝通平台：

每每看到醫師們為了患者也寫厚厚的文件，光是要將疾病

申請列入公告罕病，就得費勁心思整理資料；接著官員們還得

盡力吸收理解疾病，並兼顧各種行政程序完整以及公平原則等

等；而作為倡議團體的基金會也沒閒著，堅守罕病法立法精神

並隨時注意有沒有站在捍衛權益的立場。在審議會上正是多元

立場聚集之處，儘管有不同意見、不同想法，為罕病患者更好

的未來是共同目標。基金會作為法案起草民間團體，並持續在

委員會中擔任重要角色，這樣的設計在國際間實屬難得，許多

國家的病友倡議團體至今仍然無法參與任何決策，只能在體制

外表達意見。

罕病法的挑戰與期待

回顧以上台灣罕病法特點，感恩有其作為基礎，如何再
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升級再加值是下一階段挑戰。在本書前面的章節已有多位專家

提出寶貴建議，以下以實務工作者提出當前亟需解決之實質議

題：

(1) 認定超罕見疾病：隨著次世代全基因體定序的發展，歐美

日韓等國家早已針對超罕見疾病（UltraRareDisease）開始

發展定義以及規劃相關服務，反觀目前台灣還在摸索期中。

本會近期也陸續接獲經新診斷技術找到基因突變患者的諮

詢，歷經多年波折終於找到診斷，卻因尚未被提報列入公

告，而無法進入罕病法照顧範圍。期待政府能在既有架構

下，盡快發展超罕病的定義與服務。

(2) 再升級全方位照護計畫：2017年起健康署委辦各醫院之罕

見疾病照顧服務計畫，為罕病法立法以來首度深入民間的

方案，關懷訪視之後接續「心理諮商」、「復健服務」、「生

育補助」乃為轉介其他單位服務的階段，期望未來計畫補

助範圍能擴及轉介或直接提供服務之經費。此外，罕病法

第 11條第 2項明定主管機關於患者就學、就業或就養時，

應提供的轉銜服務，目前尚待政府提出具體整合及服務方

案，以落實立法精神。

(3)落實第33條健保未能給付補助：先進們在設計罕病法當時，

便規劃罕病法是健保未能給付的第二道保障，目前雖有《罕

見疾病醫療照護費用補助辦法》來訂定補助方式及標準，
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對於第 3條第 1項第 6款「具一定效益與安全性之支持性

及緩和性之照護費用」未有具體項目，且第 7款健保未能

給付藥物申請的流程複雜且困難重重，這些都讓病友及醫

師們在實務上感到困擾，究竟有那些項目才能申請並獲得

給付呢？整體來說，健保固然是確保罕病患者用藥最大保

障，但第二道準備工作必須確保通行無礙，讓緊急需要的

申請者能有明確且快速的道路可行。

2019年罕病基金會受泰國罕見疾病基金會邀請，至曼谷與罕病團體及政府部門
分享台灣罕病經驗。
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感恩再出發

罕病法 20年，是個感恩的日子，感謝台灣社會對罕病病

友的尊重與包容，感謝國家展現對醫療弱勢照顧的決心，也感

謝罕病病友及家屬努力不放棄活出精采生命，罕病基金會一如

以往站在前方奮戰又同時在後方守護大家，各方資源匯流，才

能成就罕病家庭的未來。然而在資源分配上，社會上總是有不

同的聲音，宣導倡議罕病需求是需要不間斷溝通協調，國家社

會要如何將預算花在刀口上，與人道關懷的平衡又如何拿捏，

實在需要集結各專業集思廣益再出發。

前人走過留下的精彩道路，後人需要時常翻修，持續擴展

下去。為延續罕病法的精神，罕病基金會將持續收集病友及家

2019年 6月 9日罕病基金會董、監事們參與 20週
年音樂會。

罕病基金會董、監事們，是基金會推動服務之重要

後盾。
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屬的需求來發展創新方案，再回饋修正罕病法及相關辦法，將

此善的循環創造永續服務價值。更期待未來政府能夠積極主導

罕病法的執行，讓罕病家庭無後顧之憂。

回顧罕病法的精神，是一個民主社會的體現，今日照顧弱

勢明日照顧後代子孫。一部好的法案更需要各界一棒接一棒，

罕病基金會做為立法創始者將持續凝聚各方力量，扛著病友家

屬期許，堅定向前行。

「罕病法」是罕病家庭的後盾，凝聚各界力量，期許罕病法永續發展。
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