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產前診斷前，家長們必須謹慎思考絨毛膜穿刺或羊

膜穿刺的風險，並經過醫師或遺傳諮詢員的諮詢

後，再決定騸行與否。除了以上檢驗之外，病友應

與醫師配合，定期接受各項檢查，以了解疾病的騸

程，做最適切的治療。
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(Ilizarov)

Orthofix

0.1 Orthofix

0.1

Orthofix：一種單馲型固定器，前後各有一個骨釘夾鉗置於伸縮

臂兩端，可藉由夾鉗調整伸縮臂的方式來增長骨長

度。

圖片來源：Orthoped(http://www.allongement-os-grandir.com/)

腿骨延長術雖可讓人長高，但過程艱辛及漫長，且

長高的程度因人而異，所以於手術前應作好心理建

設及身體評估，並瞭解術後可能發生的併發症。家

人間彼此的支持，有助於克服長期的心理壓力及身

體上的不適。
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依利拉洛夫(Ilizarov)：打斷皮質骨不破壞骨內髓，裝上鳥籠，每

天延長0.1公分，骨內髓拉長後，慢慢也鈣

化成皮質骨。

圖片來源：Medline Plus(http://www.nlm.nih.gov/medlineplus/)

短小肢幹

→

皮質骨

切開處

骨釘固

定處

→
外固

定器 →
調整器

每天逐

一調拉

約 0 . 1

公分
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此項輔具為學童在該校專屬使用，一旦畢業或不需

使用則須歸還校方。
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2. ( )

向社會局申請之輔具，礙於各地方政府經費有限及

申請項目之不同，故審查較為嚴格，但若申請通

過，則輔具屬於申請者所有，因此將來不會有歸還

問題。
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23

4 FGFR-3

1. 

( )

圖一、父母均非軟骨發育不全症患者

正常男性 正常女性 罹病男性 罹病女性
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2. 

(1) 

1/2

( )

圖二、父或母其中一位為軟骨發育不全症患者

(2) 

1/4

3/4( ) 1/4

圖三、父母皆為軟骨發育不全症患者
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1)

LPA(Little People American)

http://www.lpaonline.org/mc/page.do

2) 

Achondroplasia UK

http://www.achondroplasia.co.uk/

3) 

Human Growth Foundation

http://www.hgfound.org/index.html
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2004 9 26

95

104 52 10

02 2521-0717

http://www.tfrd.org.tw
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個案姓名

出生日期

疑似或確定

診 斷 日 期

民國　　 年　 月　 日

（年齡：　 歲）

民國　　 年　 月　 日

個案聯絡

電　　話

公（ ）　　　　　　　　　　 手　機　　　　　　　　

宅（ ）　　　　　　　　　　 呼叫器　　　　　　　　

戶籍所在地

地　　　址

縣　　鄉鎮　　　　　　　路

市　　區市　　　
村

街　　
段　　巷　　弄　　號　　樓

現住地址
縣　　鄉鎮　　　　　　　路

市　　區市　　　
村

街　　
段　　巷　　弄　　號　　樓

來診原因

□ 1.本人疑有罕見疾病

□ 2.家族疑有罕見疾病

□ 3.其他　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　（請註明）

主訴及症狀

(C.C.& Symptom)

主要病徵

（Sign）

主要檢驗結果

診斷名稱

治療情形

及建議

協助訪視

（請勾選）

診療醫院

（全銜）

診斷醫師

性別

病歷

號碼

□男□女
□存 □亡

死亡日期：（請加註）
年　　月　　日

身份證字號

中文（填參）

英文（必填）

1.是否已接受遺傳諮詢 □是，諮詢機構： □否

2.病患是否同意被醫事專業人員訪視 □是；□否

ICD-9

編碼

聯絡電話（ ）

註：
1.「罕見疾病防治及藥物法」第七條規定，「醫事人員發現罹患罕見疾病之病人或因而致死者，應向

中央主管機關報告」。
2.「罕見疾病防治及藥物法施行細則」第五條規定：「依本法第七條規定負有報告義務之醫事人員，

應於發現罕見疾病病患或屍體之日起一個月內，向中央主管機關陳報」。
3.第一聯：由診療醫院留存，第二聯：寄至行政院衛生署國民健康局（台中市黎明路二段503號5樓）
或傳真FAX:(04) 22545145、22543767，或E-mail：min @bhp.doh.gov.tw，電話：（04）22550177轉
432。
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洽詢電話：行政院衛生署國民健康局

（04）2255-0177轉432
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洽詢電話：行政院衛生署藥政處

02 2321-0151 701
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