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給罕病家庭的話
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一、了解罕見疾病的特質



10 11

二、家庭角色的調整

三、家庭資源的應用
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四、結語

螢火蟲家族的心靈療癒之旅

罕病病友秭照護者的心理調適需求
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罕病族群的心理需求特殊性

罕病族群的心理服務

從絕地花園到療癒花園
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---

是的簼這個千萬中選一的孩子簼就是「我的孩子！」

16

/

/
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疾病面面觀

20
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Osteogenesis imperfecta OI

Type I collagen

21

90

COL1A1 COL1A2 17 17q21.31-q22

7 7q22.1

CRTAP 3

LEPRE1 1

1/20,000

40

60

Dentinogenesis

imperfecta DI
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50%

當您小寶貝的四肢出現腫脹、瘀血或者觸摸會疼

痛時，他可能已經發生骨折了。此時請勿驚慌，在骨

折處尚未固定前也請絕對不要移動傷者，盡量利用現

場可以找到的適當物品固定傷處，例如：木板、竹

棍。固定好後，可以將傷處略為提高，以減輕腫脹及

痛楚。
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圖一、身體長骨骨骼分佈位置

長骨的長度遠大於寬度，分為一個骨幹和兩個骨骨后（為骨骼

的兩端，內含生長板），骨骨后與其他骨骼形成關節。長骨在上肢

是指肱骨、尺骨和橈骨、腕骨、指骨；在下肢是指股骨、脛骨和

腓骨、跟骨、跗骨、蹠骨和趾骨。長骨的分類取決於形狀而不是

大小。

X
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100

4-5

1. Callus

2.

圖二、骨間膜的位置

圖三、橈骨頭部標示圖
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3. 

4.

Mineralization

Fishscale-like

Osteoid

3

3p22-24.1 Cart i lage-

associated protein CRTAP

Coxa vara

1

1p34 LEPRE1 Prolyl 3-

hydroxylase 1 P3H1

90% 5%
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1.

2.

3.

4.

32

型別 骨骼異常的情形 膠原纖維的構造 致病基因

1.
Wormian bone

2.
3. Codfish vertebrae

COL1A1

COL1A2

1.
2.
3. Beaded ribs
4. Platyspondyly

COL1A1

COL1A2

1.
2.

COL1A1

COL1A2

1.
2.
3.

COL1A1

COL1A2

1.
Callus

2.

3.

1. Fishscale-
like

2. Minera-
lization

1.
2. Coxa vara

CRTAP

1.
2.

LEPRE1

臨床症狀
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5.

6.

型別 遺傳模式 鞏碴
骨頭變形
程度

體型
牙質發育
不全

聽力障礙

AD 5 0

AD AR

AD

AR

AD

AD

AR

AR

AD AR

AR



X

1.

80

2. 90

COL1A1 COL1A2

80

COL1A1 COL1A2

D

 Alkaline phosphatase ALP





1. X

2.

X D u a l

Energy X-ray DEXA

X

3736

生化檢查

放射檢查

分子遺傳檢查
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Osteopenia Intramedullary

rodding

外科手術
良好的骨折照顧也是預防骨骼變形的方法之一。

骨骼是一種不斷生長的組織，不同年紀骨折所需復原

時間亦有所不同，以下肢為例：兒童約需6週而成人

約需要16週。若能在石膏拆下前避免患部的不當施

力，給予良好的固定，則可降低骨骼變形的機率。
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Bisphosphonate

1.

Osteoblasts Osteoclast

Pyrophosphates Bone

resorption

Anti-resorption

Pamidronate Aredia®

2.

1

2

PTH D

3

Osteonecrosis of

the jaw ONJ

藥物治療
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4

Osteotomy

4-6

5

6

Bone turnover

3. 2003 10

Aredia®

Calcitonin

1.

2.

Growth hormone

1.

2.

Bone turnover

Parathyroid hormone

1.

2.

Osteosarcomas
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50% Dentinogenesis

imperfecta, DI

1

30

3-4

3 Hypoacusia

20-30

Flail chest

其他治療
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Basilar

impression
1.

2.

3.
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圖片來源：先天性成骨不全症關懷協會

4.

圖片來源：先天性成骨不全症關懷協會

5.

圖片來源：先天性成骨不全症關懷協會

6.

圖片來源：先天性成骨不全症關懷協會
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不論骨折的嚴重程度，都需要到醫院治療喔! 
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1.

2.

1

2

3

4

5

6

7

Hyperthermia

8

9
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3.

Mineralization

1.

2.

Acetaminophen Ibuprofen

3.

4.

5.

1.
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2.

3.

4.

5.

BMI

/ 2

25 25

BMI 26 27

6.

1 12

3 6 2 4

3 1 2

2 1 2

1 2 2

4 1 3

2 3 1 2
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7.

1

DRIs :

240 300

/

1-3 500

4-6 600

7-9 800

10-12 1000

13-18 1200

19-50 1000

50 1000

24

2 D
D

D

D 25(OH)D D 32-

70ng/ml D

D

D

200-400 IU
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D3

D IU/
20 600-800

40 1100-1600

50 1200-2000

70 2000-2800

: D

international units IU g 1

g = 40 IU D3

3 C
C

C

C

C

C

23 23

22

23

17

7 3

50

25
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10-12 14-

18

圖五、體染色體隱性遺傳模式

﹙ Autosomal Recessive﹚

圖四、體染色體顯性遺傳模式

﹙ Autosomal Dominant﹚

1)

Osteogenesis Imperfecta Foundation

http://www.oif.org

2) 

The Brittle Bone Society 

http://www.brittlebone.org

3) 

Children's Brittle Bone Foundation

http:// www.cbbf.org

4) 

China-Dolls Care and Support Association

http:// www.chinadolls.org.cn
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Q&A

68

Q：什麼是「成骨不全症」竦

Osteogenesis imperfecta OI

Type I collagen

Dentinogenesis imperfecta DI

Q：「成骨不全症」的診斷?

D 

A

A

X

DNA

Q：「成骨不全症」是否會遺傳給下
一代?

50

50

Q：已生育過「成骨不全症」患童的
父母窐可以再生育嗎?

A

A



70 71

Q&A

A

Q：「成骨不全症」該如何治療?

D

Q：如何發現骨折?

Q：骨折發生時該如何處理?

24-36

A

A

Q：小朋友在校環境的改善（課桌
椅、洗手台……等高度調整）該
找誰協助?

A
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Q&A

Q：「成骨不全症」是否可取得重大
傷病資格或殘障手冊竦

91 9 1

Q：我應該到哪裡尋求早期療育的協
助竦

(  ht tp: / /www.cbi .gov. tw/

welcome.jsp)

A

A

72

Q：孩子就讀小學以前窐我該尋求哪
些資源竦

A
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Q&A

74

Q：你知道該疾病的病患可以申請醫
療補助嗎竦

◎那些項目可以申請補助竦

1.

2.

◎醫療補助的額度是多少竦

1.

A

2.

1

2

◎申請醫療補助注意事項竦

1.

2.

3.

1 p.76

2

3

4 p.78

4.
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Q&A

76
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Q&A

78

洽詢電話：行政院衛生署國民健康局

（04）2255-0177轉婦幼及生育保健組

Q：罕見疾病用藥如何專案申請砵
口竦

◎那些情況下可以「專案申請砵口」罕見疾病藥

物竦

醫療機構申請罕見疾病藥物專案砵口窐需準備

那些資料竦

1.

2.

3.

4.

5.

6.

7.

8.

A
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Q&A

80

◎「藥物專案申請」的時間需要多久竦

洽詢電話：行政院衛生署食品藥物管理局

02 8590-6666 6879

Q：你如何申請〈重大傷病資格〉竦

91 9

( 

p.83) 30

IC

Q：過去使用紙本的重大傷病卡秭目
前重大傷病註記健保IC卡有何不
同? 有哪些注意事項?

(1)

94 3 28

IC

A

A
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Q&A

82

IC

(2)

(3)

Q：重大傷病證明遺失如何辦理補
發竦

IC IC

IC

IC

( ) 

IC IC

A
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Q&A

84

Q：如何申請〈身心障礙手冊〉竦

1. 

1

2

3

2. 

Q：如何補發或換發〈身心障礙手
冊〉竦

1. 

1

2

3

4

5

2. 

A

A

1. 

1

2

3

4

5

2. 
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20

25 25 27
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X

20
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5
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MemoMemo
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