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軟骨不全症

序　言

　　財團法人罕見疾病基金會自成立以來，始終將病友團

體的育成視為重要的工作宗旨之一。病友團體的成立，不

但能使病友及其家屬透過相互間之聯繫而得到扶持與關懷，

同時透過病友團體運作，更能與醫師及其他相關醫事人員

作有效積極的互動，並讓社會大眾及政府正視罕見疾病家

庭所面臨的種種問題；而病友團體的成立，也讓原本孤軍

奮戰的家庭更有勇氣面對生活中接踵而來的壓力，因為他

們不是孤獨的。

　　在積極投入協助病友會成立的過程中，讓我們與病友

的距離更接近，我們分享了病友們的喜與樂，也深刻體驗

到他們所面臨的問題，諸如取得藥物的困難、受教育的艱

苦、找工作的辛苦等，這些患者與家長們的心聲，基金會

都已聽到了，也希望盡一份心力，因此為每一種病類設計

一套專屬家屬照護手冊的想法便逐漸展開。

　　截至目前為止，本會已陸續出版威爾森氏症、第一型

肝醣儲積症、結節硬化症、脊髓肌肉萎縮症、法布瑞氏症、

性聯遺傳低磷酸鹽佝僂症、普瑞德威利氏（小胖威利）症

候群、先天性表皮分解性水泡症（俗稱泡泡龍）、龐貝氏症、

腎上腺腦白質失養症、原發性肺動脈高壓、軟骨發育不全
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序言

症、紫質症、威廉斯氏症、裘馨氏肌肉失養症、亨丁頓舞

蹈症、成骨不全症、瓦登伯格氏症候群、狄喬治氏症候群、

Angelman氏症候群、戊二酸尿症第一型、芳香族 L-胺基

酸類脫羧基酶缺乏症、家族性澱粉樣多發性神經病變等 23

種病類之照護手冊。

　　為了提供罕病家庭最正確的醫療及照顧新知，照護手

冊乃邀請各科專家學者提供內容，再由本會共同編輯而成。

在此代表本會感謝各方的協助。

　　我們相信照護手冊的出版將嘉惠更多病友團體及家屬，

使他們在對抗疾病的漫漫長路上，感受到社會關懷的一份

溫暖與專業協助。未來本會也將持續出版各項手冊，歡迎

病患家庭以及專家學者批評指教。

罕見疾病基金會董事長  蔡輔仁

中華民國 114年 5月再版
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第一章

　給罕病家庭的話



軟骨不全症

從家庭資源經營看家有罕見病患
國立空中大學生活科科學系 唐先梅副教授

對一個家庭而言，當家中有一位罕見疾病病患時

多半必須承受相當大的壓力與轉變，而也因為患的是 
「罕見」的疾病，病人本身及其家屬可得到的資訊往

往相對「罕見」，不但是類似疾病患者人數的稀少，

病患互相支持系統的不易建立，在對疾病本身的了解

也仍有許多的盲點，有待醫學界進一步的了解。然而

不論我們對此疾病的了解有多少，患者多半皆須仰賴

家人的協助，尤其是年幼的病人更是如此，也唯有家

庭的協助，這些罕見病患才能坦然地接受此一疾病，

並得到最好的照顧以調適自己來面對社會。

而家庭如何因應家有罕見病患呢 ?以下提出三個
方向提供罕病家庭參考。

一、專家的建議
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專家的建議 

一、了解罕見疾病的特質

由於罕見疾病種類繁多，所造成的生理影響差異

性大，因此疾病患者家庭在因應的方式也有所不同。

首先應特別注意的是發病年齡，雖有許多患者從

出生即開始面對罕病病魔的挑戰，但亦有些患者是在

十幾、二十歲才有症狀出現，甚至在三、四十歲以後

已經成家立業之時。一般來說，發病年紀愈小的病患

在生活上愈容易適應，對自己的身體狀況也愈能接受，

也較願意與社會互動；而年齡愈長則適應上較為困難，

有些甚至出現自暴自棄的情況，家長的關心與支持是

很重要的。

其次，家長應了解疾病對預期壽命的影響。雖然

我們對罕見疾病的了解仍有許多不清楚之處，但從過

去的資料中，是有部分病患的預期壽命較一般常人來

的短，家長得知如此訊息時，難過與悲傷自是不在話

下，但最重要的是必須接受此一事實，讓患者在有限

的生命中仍是充滿美好回憶及關愛的，更可貴的是讓

家人們因為有此一特別的成員而共同成長，共同珍惜。

最後，家長們必須掌握疾病對病童各方面的影響，

可從日常生活的食、衣、住、行來看疾病所應注意的

事項，唯有徹底了解疾病對生活所造成的影響，才能

對症下藥，提供患者較佳的成長環境。
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二、家庭角色的調整

在了解罕見疾病的一些特質及家中應做的調整

後，最重要的是患者自己及家人心理上的調適，環境

及外在的物質改變相對上容易的多，但內心的接受及

調適才是患者本身及家人重新站起來最主要的原動

力。

家庭中有患有罕見疾病的子女來到，加在父母身

上的壓力是難以想像的沈重，從一開始的驚嚇、否認，

過程中的接受、調適，以致到最後重新組織並面對此

一長期挑戰，這漫長的歷程也只有親身面臨的父母才

能了解。而子女得病不僅影響整個家庭生活的運作，

父母對子女的期望亦會明顯的改變，可能特別寬容、

寵愛，或更為訓練、要求，但最重要的是，父母必須

「同心接受」有此一罕見的子女，而非「放棄」 他。
這個孩子在生理上雖然有所缺陷，但共同努力可讓他

心理上是充實、健康而且充滿父母的愛，如此也才能

使孩子及父母在對抗此一疾病時更有能力更有效率，

家庭的生活也更有品質。

三、家庭資源的應用

雖然疾病的發生讓家庭生活遭遇到更多更大的挑

戰，然重新安排家庭的資源以因應此一挑戰，並協助

家人在有限的時間、金錢及精力下擁有最佳的生活狀
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專家的建議 

況，則是每個罕見疾病家庭值得追求的方向。

在金錢方面，家長可留意政府福利政策上針對此

類罕見疾病是否有健保給付，在生活或教育開支上是

否有補助或減免等，以減少其醫療及其他生活和教育

上的負擔。另外納稅的減免亦是節流之道，而在家庭

的開支上，由於必要開支 (如疾病醫藥支付 )的增加，
一些非必要性的支出可適度減少。

另外，對家有罕病患者的照顧家屬而言，時間和

精力上付出的增加是相當顯著的，為了讓患者得到最

好的生活品質，許多家人必須輪流或是分工照顧病患，

有些家人甚至必須離職以方便全日照顧，也因此對於

多數家有罕見病患的家庭而言，壓力幾乎成為日常生

活中的一部份。現有政策中，外籍看護工和家庭幫傭

是一種不錯的人力資源，可減輕家人在時間和精力上

的壓力，若擔心語言溝通和經濟負擔，也可向縣市政

府洽詢申請居家照護或居家服務；另外，適度的降低

對自己及家的標準，例如 :在家事或工作上的要求，
亦是減輕壓力的一種方法。
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四、結語

基因的突變、疾病的遺傳是不可避免的，罕見疾

病的不斷發生也正驗證人類演化的不停進行，罕病患

者承受著人類演化過程中很大的苦難，未來基因生物

科技與基因醫療發展也無法預測。目前，政府和民間

團體已經加快腳步，為病患建立起一個較完善的環境，

作為第一層保護網，罕見疾病的家庭，不再需要默默

承受全部苦樂，可以應用家庭內外的資源，提昇病患

和全家人的生活品質。
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專家的建議 

從絕地花園到療癒花園
國立台北護理學院生死教育與輔導所諮商組 林綺雲教授、王佩辰研究生

螢火蟲家族的心靈療癒之旅

罕病帶來的震撼將引發一連串的內心及處境的煎

熬，不論病友或家屬都可能經歷震驚、否認、討價還

價、忿怒不平、沮喪無望、接受事實等心路歷程。如

果罕病是困苦絕地，那這一路辛苦耕耘、從絕望到重

拾希望的過程，就是一場心靈療癒之旅，也是與自己、

他人、疾病和平共處的和解的歷程。

罕病病友與照護者的心理調適需求

文獻顯示罕病病友經歷著長期的病苦煎熬與多重

的失落，在疾病導致的預期性悲傷以及各種衝突矛盾

的心理和精神狀態下，使個體的心理調適歷程複雜化，

易形成自我價值低落、疏離、缺乏安全感、沮喪、憤

怒、憂鬱等負面情緒與認知。照護者則因需承擔沈重

的照顧或經濟責任，又多半乏人分擔及輪替，加上家

庭社會角色等不同因素，影響的層面不僅止於個人、

還牽涉到家庭、甚至社會。有些罕病常與死亡連結，

使病友及照護者的失落與壓力更形複雜化，容易產生

害怕、憂鬱、疲倦、無望感、無力感，甚至萌生自殺

念頭等問題。雖然許多的病友及家屬都能發展出因應

或自我照顧之道，但也有些罕病病友及照護者除了一
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般的支持與陪伴之外，還需進一步提供專業的心理諮

商協助，協助其正向資源的開發，避免阻礙正常生活

功能或形成無法彌補的終身遺憾。

罕病族群的心理需求特殊性

研究資料整理出罕病病友及照護者的內心需求，

發現依其角色、發病的病程、發展的年齡與家庭人際

的互動而有不同，但也都不離疾病適應、壓力因應、 
情緒調適、自我肯定、親情人際、社會適應等方面的

需要。而在評估病友及照護者各方面心理需求時可有

不同角度，例如罕病具有無法治癒、威脅生命的特性，

將產生如同宣判死刑般的受創經歷，可能形成 「慢性
創傷」效應；當評估其人格特質、人際相處模式以及

心理困擾的嚴重程度時，可將罕病因素以「加權」方

式來估計其影響；尚需留意病友及照護者的家庭與婚

姻等是否因罕病而「複雜化」。當然，若從捨去疾病

的觀點來看待病友，還給其身為人應有的身心發展角

度，再納入疾病的影響，反而更能貼近罕病病友及照

護者的內心世界。

罕病族群的心理服務

罕病族群要怎樣尋求心理服務呢 ?除了尋求家人、
朋友的支持外，也可加入病類的聯誼會或團體，與同

病類家屬或病友交換照顧心得，平常也可在醫院中多

認識病友。
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專家的建議 

若覺得心理壓力及情緒低落或有憂鬱、緊張的情

況下、可尋找專業的協助，如各地的心理衛生中心、 
張老師等機構，財團法人罕見疾病基金會亦提供相關

服務，有需要者可洽詢該機構。

從絕地花園到療癒花園

每個人的心中都有一畝田，必須善用開墾心靈的

工具，播種、生根、成長、開花結果。罕病家庭除可

使用自己獨特的方式來因應壓力、自我照顧，也可運

用內外在的資源，使用或諮商服務等求助管道。相信

罕病病友及照護者在充滿艱辛、看似無望的絕地中，

也能將內心的絕地花園耕耘成燦爛繽紛的療癒花園。
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為什麼是我的孩子 ?「我們的歡喜受」
罕見疾病基金會 陳莉茵常務董事

瀚瀚因為粒線體的問題，手與腿無力而且持續惡

化也無藥可救，但是他喜歡玩電腦遊戲和畫圖，總是

陪著出來玩耍。惠惠因為血氨過高沒來得及搶救，不

會叫媽媽也站不起來，老是哭鬧，她的生命裡只有痛

痛和吃不完的藥。彬彬不知為什麼眼睛看不見，全身

軟綿綿的連指甲也長不出來，媽媽焦急的跑斷了腿，

抱著他四處求醫，再也見不到安心會心的笑。

我們的孩子都罹患了「罕見疾病」。浪跡醫院尋

求診斷的無盡煎熬後，往往緊接著陷落在宣判病因的

震驚與惶恐中，伴隨而來的第一個問題 ---「為什麼是
我的孩子 ?」

是的，這個千萬中選一的孩子，就是「我的孩子！」

說出肯定的回答之前，家長們必定經歷了認知

上椎心刺骨的痛楚。這種愛與親情對抗病魔的熬戰，

二、 病友及家屬
經驗談
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病友及家屬經驗談

的確不是我們可以獨力承擔的最沉重，但是生命裡的 
「最沉重」已不由分說排山倒海而來，不承擔、就沉

淪。雖然明知擔不起，但是若奮力試試看，潛力自然

生、助力漸漸來。不論成敗，「歡喜受」應該是我們

為人父母親屬者能夠「安心、會心」的人生功課。其

實面對這樣的挑戰，我們沒有絕望與退縮的權利 !

接受、承受進而「歡喜受」，是責任也是權利，

將無限開拓您自己與孩子的生命潛能，而且遠離淪陷

於終生的歉疚與遺憾。我們知道任憑誰也沒法子控制

生命的長短，我們與至親子女的相聚，則無論長短都

可以盡力使生命更寬廣、有溫暖也有繽紛的色彩。在

生命的缺口處，一起探尋自在、自由、富足與驚奇，

也可能看得到深層而深遠的生命義意呢 !疾病與愛，
沒有國界、沒有貧富階級，自助者人助，千萬別看輕

了自己和家人親屬。試想，一個在飆車的孩子是不是

更危險呢 ?每個人都有不同的十字架要背負著的，不
是嗎 ?

我們是不是比較倒楣 ?是不是比較有愛心 ?是債 ?
是罰 ?是業緣 ?「是不是」，已經不重要，因為，他 /
她就是「我的孩子 !」如同每個孩子的父母，我們為愛
他 /她而愛，而接受、承受、「歡喜受」! （本文作者
為罕見疾病基金會創辦人兼常務董事）
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軟骨不全症

勇氣、膽量與覺悟
脊髓性肌肉萎縮症病友 陳尚維

「勇氣」、「膽量」、與「覺悟」是現今大環境

中罕見疾病病友應具備擁有之態度人生觀。勇氣給予

你對抗疾病之力量，膽量則培養抗壓性，對抗人生中

帶來之挫折和無力感；而覺悟，讓你認清疾病之事實，

不再害怕、驚恐，有信心及意念過完每一天。

罕病對每位病友之影響是巨大的，甚至終其一生

都要為此而倍感艱難，自身罹患之疾病為脊髓性肌肉

萎縮症，我並非一出生發病，約莫於國中就學，因肢

體慢慢與一般人有異，且走路易跌倒、無法蹲下、跑

步等症狀出現，經多番檢查，診斷出罹患此罕見疾病，

那時，巨大打擊重重地拍打了全家之心，也打斷了就

學計畫。選擇離家近專科學校就讀，由於無法自行上

下學，必須仰賴父母親辛勞之接送，長期面對罕病心

理建設也開始進行，父母親與我花費許多時間才慢慢

接受罕病之事實，或許在我看不見時父母親流過無數

眼淚，但父母從不表現脆弱之面，相反的，他們總是

鼓勵我必須堅強走出去，不要在意他人異樣眼光，因

自身走路易跌倒、 上下樓梯與起站均與正常人有異，
必須面對異樣眼光等不平等的待遇，但是無論旁人如

何鼓勵你，自身之心理建設仍要踏實，人生如戰場，
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病友及家屬經驗談

有太多敵人如負面情緒、低潮痛苦等來擾亂，所以鍛

鍊心智為重要準則，唯有勤學苦練、刻苦努力，強化

自我忍耐，隨時掌握機會、創造機會，在人生實戰中

冷靜下應戰，求生存，長期對抗罕見疾病。

學校求學過程中我很慶幸都有同學幫助我克服在

校中之不便，父母需和學校溝通以其能了解此罕見疾

病，必要時也和學校商量教室排在 1樓行走較方便之
處，生活中幾乎每天都要持續做復健，如游泳肢障運

動、中醫治療、走路健身等，避免肌肉萎縮進一步惡

化。

二技畢業後，完成大學學業，便開始踏入社會中，

因為肌萎縮症，求職中各公司主管之不了解，也因貴

為營利機構，無法完全體會身為罕見疾病患者身體情

形，在求職過程中遭遇許多挫折，那時經歷痛苦的黑

暗期，深覺人生沒希望了，難道身為罕見疾病患者必

須一輩子依賴，無法自己獨立嗎 ?所幸經一番思索與
詢問成功身障前輩，參加公務人員身心障礙人員特考，

經由公職考試，取得工作保障及獲獨立、可自立更生

之機會。準備公職考試是艱苦的，2年多來，經歷 0.25
分之微差落榜，再次之沉重打擊幾乎使我陷入絕望中，

如無罕見疾病基金會協助，家人鼓勵與自身培養之興

趣，是無法從黑暗谷底中爬出來，看見光明。準備公

務人員考試中，因要持續做復健，讀書時間安排上也
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軟骨不全症

較費神，而上肢手部顫抖無力，因需書寫國文作文與

公文考題也要己身花費時間精力來練習克服。

爾後錄取公務人員，分發至行政機關工作，回首

過去，深覺艱苦、充滿精神折磨，但有嚴格訓練與自

我要求，使思考為之縝密，更有和自己內心思索之空

間，培養未來擁有心境澄明、平穩、鎖定以及積極主

動、全力以赴之心態。唯有自己心智堅強，才可戰勝

可怕病魔。

罕見疾病雖涵蓋多種不同症狀，每位病友所受之

病痛不同，但大家都有著對未來之期許，立足、 求發
展、尊嚴活下去，必要按既定目標，不怕困難戰下去，

在此情況下，我們並沒有時間自悲或憐憫自己，唯一

目標就是努力奮鬥「戰勝罕病，邁向成功」。
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第二章

　疾病面面觀



軟骨不全症

軟骨發育不全症 (Achondroplasia)是造成嚴重身材
矮小 (Dwarfism)常見的原因之一，主要是位於第 4號
染色體上的纖維芽細胞生長因子第 3號受器 (Fibroblast 
Growth Factor Receptor-3: FGFR-3)基因發生缺陷，造
成軟骨轉化過程受限，使患者有身材矮小、四肢短而

變形 (軀幹長度正常 )、前額突出且頭較大、鼻樑塌陷、
下巴前凸 (戽斗狀 )、胸廓較小等外觀表徵；也由於身
材矮小，故有「小小人兒」或「小巨人」的俗稱。

FGFR-3為長骨生長因子的受器，所以一旦基因發
生變異，生長板無法接收刺激因子而正常運作，即會

造成軟骨發育緩慢、骨骼生長發育不良，呈現身材矮

小 (男性平均身高 :131公分；女性平均身高 :124公分 )、
四肢短小、骨骼畸形等情形出現。

此疾病之盛行率不分男女、種族為 1/25,000~ 
1/40,000，雖屬於體染色體顯性遺傳疾病，但 80~90% 
的患者導因於自發性的基因突變，意即正常的父母也

會生下患病的小孩；目前基因檢驗為直接、準確的診

一、疾病簡介
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疾病簡介

斷方法，此外，也可藉由產前超音波觀察患者四肢及

頭圍的比例，但上述檢驗皆無法達到百分之百的準確

率。

軟骨發育不全症與大多罕見疾病一樣，並無有效

的治療方法，現今只能針對腦壓變化及頭圍大小監測

主要的併發症 --水腦症是否需要開刀，至於生長激素
的使用，對於身高的增長並無太大幫助，另外，許多

患者想嘗試的「腿骨延長術」，雖然可使身高增加約 
10公分左右，但因頗具傷害性，建議先徵詢專科醫師
意見，仔細評估後再決定施行與否。

雖然軟骨發育不全症的患者常因外觀、身高因素

在生活上處處受限，但智力並未受影響，所以在學習、

就業上仍可成為社會中的佼佼者。在面對眼前重重關

卡時，若能以智慧及適當的輔具來改善情況，相信每

個患者的未來都能更有信心與平順。
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軟骨不全症

軟骨發育不全患者出生時外觀並無明顯異常，隨

著年紀增長，患者的身材比例、身高成長、骨骼發育

的異常才會漸漸顯露出來，雖然其症狀及表現因人而

異，但大致包含以下症狀：

症   狀

1.   四肢及軀幹：頭大、軀幹正常、近端四肢（大腿、 
上臂）較短、肘無法伸直。

2.  身高：成年男性之平均身高為 131公分，女性為 
124公分。

3.  臉部：頭圍大、額突、鼻樑塌陷、下巴突出。
4.  牙齒：牙床咬合不正、牙齒排列緊密。
5.  脊柱：脊椎彎曲、易有前凸情形。
6.  關節：關節鬆弛。
7.  腿部：出生時腿部較直，待開始學走路後則有彎曲
變形、O型腿的情形出現，小腿亦呈弓形。

二、臨床症狀
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臨床症狀

8.  手、腳：手及腳的長度正常，但手指及腳趾則明顯
較粗、短：扁平足。

9.  手指：手指的第 3和第 4指有明顯分開的現象，在
醫學上稱三叉指 (Trident hand)。

10.  肌肉：幼兒時張力較低，隨年紀增長而改善。
11.  智能：大多數患者智能與常人無異。

本會小小人兒病友
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軟骨不全症

併發症

除上述各項特徵外，患者也因骨骼發育異常而易有以

下併發症：

1.頭部： (1)   因枕骨肥厚導致枕大孔狹窄，常造成呼吸
停止、水腦等危及生命的情形出現。

(2)  由於耳內歐氏管短小，所以於兒童時期容
易有中耳炎，嚴重者則會影響聽力。

2. 脊柱：(1)  脊柱前凸嚴重者，易造成胸腔壓迫、影響
呼吸功能。

(2)  頸椎壓迫則會造成呼吸睡眠中止，若未早
期監測甚至會造成死亡。

(3)  脊柱壓迫會引起全身疲倦、下背痛及四肢
麻木感。

3.腿部： 患者易有 O型腿及關節變形的狀況，常導致
走路左右搖晃、重心不穩、上下樓梯及活動

不便。
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診斷原則

軟骨發育不全症是由基因變異導致骨骼無法正常

生長發育所致，一般診斷方式分成：臨床診斷、基因

診斷及產前診斷等。除上述檢驗方式外，病患可利用

放射線檢查、腦波及顱部電腦斷層掃瞄，協助診斷與

定期監測。

臨床診斷

由於患者外觀特徵明顯，於未作基因檢驗前，醫

師可依照以下臨床症狀進行初步診斷。

部位 症狀

臉部 「前額凸出、鼻樑塌陷、下巴凸出等。

牙齒 牙齒咬合不正、齒距緊密等。

脊柱
脊椎曲度大，成年人會有嚴重的脊柱

前 「彎等。

足部 短且扁平。

三、診斷原則
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軟骨不全症

部位 症狀

關節及韌帶

因韌帶鬆弛而導致關節鬆弛，而鬆弛

的韌帶照成幼小的患者，將其關節如：

手 「指、手腕、髖及膝關節等，彎曲
成不正常的角度。

四肢及軀幹

頭大軀幹正常、近端四肢 (大腿、上
臂 )較 「短、肘關節明顯無法伸直、
手指粗短、 三叉指、小腿成弓形、O
型腿等。

基因診斷

此症主要導因於第 4號染色體上的 FGFR-3基因
發生突變，臨床上可針對疑似個案透過血液進行基因

檢測，或以羊水對胎兒進行產前檢測。若有需要進行

相關檢驗，建議請教您的主治醫師，或至衛福部審查

通過之 14間遺傳諮詢中心門診進行遺傳諮詢。
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診斷原則

產前診斷

對於家中有疾病史的成員而言，夫妻其中一人若

為患者，懷孕時則需進行產前檢查以確認胎兒是否罹

病，但家長必須先了解產前診斷的目的與後續處置的

方向，以做出最適切的決定。

產前診斷之進行方式是在懷孕 10~12週時進行絨
毛膜採樣，或在懷孕 16~18週進行羊膜穿刺 (視羊水
量而定 )，以獲取胎兒細胞，進行基因檢測。

妊娠期間，也可透過超音波檢查輔助診斷，藉此

了解胎兒頭部、軀幹及四肢的比例，不過準確率較基

因診斷低，且需要到懷孕中、晚期才可確立診斷。

放射檢查

患者大多在 2至 4歲間，因張力不足或走路異常
而被注意到。由 X光的變化中，可發現疾病的各項特
徵，如：O型腿、小腿成弓形、脊柱側彎等骨骼異常，
因此 X光檢查有助於早期診斷及後續的追蹤。
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軟骨不全症

腦波檢查、顱部電腦斷層掃描

部份軟骨發育不全症的病童會有水腦的問題，需

注意腦壓變化及頭圍大小，定期追蹤檢查，當發現狀

況有明顯的變化時，應進一步做腦波檢查或顱部電腦

斷層掃描，以決定是否接受手術，同時避免水腦對腦

部的破壞。

小 叮 嚀

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，

再決定進行與否。除了以上檢驗之外，病友應與醫師

配合，定期接受各項檢查，以了解疾病的進程，做最

適切的治療。
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治療原則

目前尚未有治癒此病症的方法，僅能針對病程發

展所帶來的不適進行治療或預防，至於該使用何種治

療方式，可依症狀的不同與醫師討論後施行。以下將

常見的問題及治療方法加以說明：

水腦治療

注意腦壓變化及頭圍大小。腦壓上升時，會出現

噁心、嘔吐、複視及頭痛、意識不清，行為或情緒改

變等症狀，有明顯變化時，應進一步做腦部超音波 (嬰
兒期 )或顱部電腦斷層掃描，必要時可接受 (1)藥物
治療：以口服或靜脈藥物注射，減少腦脊髓液的製造

或促進排出。(2)手術治療：施行腦室腹腔引流術 (V-P 
shunt)，為將一條柔軟引流管的一端接在腦室內，另一
端則經由皮下接入腹腔，使過多的腦脊髓液安全的流

入腹腔，而加以回收的一種手術，藉此解除水腦症對

腦部的影響，如：呼吸抑制、腦神經傷害等。

四、治療原則
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軟骨不全症

神經學問題

患者在嬰兒期可能會有顱頸間脊髓受壓迫的情

形，較大時則可能會有脊柱狹窄及神經性跛行的問題，

因此患者應定期回診，針對壓迫區域進行追蹤檢查，

也需控制體重防止過胖，避免關節負重而使跛行加劇。

生長激素使用

目前未有文獻證明使用生長激素的效果，臨床上，

施打生長激素雖可在治療第一年增加生長速度，但只

是刺激患者提早成長，並無助於患者最終身高的增長。

藥物治療

骨骼發育過程，在生長板的細胞中有兩條訊號

路徑可影響軟骨內骨化 (endochondral ossification)過
程，FGFR3系列的訊號路徑可以減緩骨骼生長，而
CNP系列的訊號路徑可以促進骨骼生長，一般情況下
這兩條訊號路徑應達到平衡。軟骨發育不全症患者由

於 FGFR3基因變異，細胞傳送過多 FGFR3系列訊號
減緩骨骼生長，此時 CNP分子便無法平衡過度活躍的 
FGFR3 訊號傳導，造成身體長骨 (如手臂和腿部的長
股 )中軟骨內骨化發生異常。
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治療原則

Vosoritide藥物是一種 CNP分子的類似物，可以
模擬 CNP分子，與之一併發揮作用，透過抵銷 FGFR3
系列的訊號路徑促進骨骼生長，增加患者之長骨生長，

改善患者身高。

Vosoritide 的藥物適應症為「用於改善 2歲以上患
有軟骨發育不全症 (achondroplasia)且骨骺未閉合病人
之身高」，此為處方藥物，應徵詢您的專科醫師評估

使用。

腿骨延長術 
 (Limb lengthening surgery)

「腿骨延長術」是一種需要精確判斷及計算的手

術。首先將皮質骨切斷，再將金屬固定器打到要拉長

的骨頭上，慢慢拉長，每天可以拉長 0.1公分，最多
可以延長 5至 10公分，整個過程則約需一年的時間。
另外，在過程中不單只是骨骼的延長，神經、肌肉、

肌腱及血管等也要隨之拉長，會造成患者劇烈的疼痛

感，所以欲行此手術的患者需具有相當的耐心及成熟

度。此外，由於此手術易發生併發症，如：(1)針孔感
染 (2)異常疼痛 (3)神經麻痺 (4)關節僵直攣縮及脫臼 (5)
新骨骼生長不良 (6)骨骼癒合不良 (7)新骨骼太嫩產生
骨折 (8)骨骼延長彎曲變形 (9)足踝變形、垂足等多項
併發症等，因此建議應將以上併發症列入施行「腿骨
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軟骨不全症

延長術」之風險評估。

目前「腿骨延長術」可分成依利拉洛夫 (Ilizarov) 
及 Orthofix兩種。比較如下：「依利拉洛夫」外觀似
鳥籠，每天延長 0.1公分：「Orthofix」外觀設計簡單，
每天延長 0.1公分。兩者的併發症都很高，所以進行
前需與醫師詳加討論。另有仰賴電腦輔助的泰勒環外

固定（Taylor Spatial Frame），外型結構似縮小版依利
拉洛夫固定器，以電腦計算連桿調整方向及速度，提

升矯正準確度。

骨釘夾鉗

伸縮臂

Orthofix： 一種單軸型固定器，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/)
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治療原則

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

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/)
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軟骨不全症

小 叮 嚀

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。

脊椎手術術後照護

    軟骨發育不全症常見的脊椎異常有胸腰椎後凸 (駝
背 )、椎管狹窄 (可能造成下肢疼痛且無力 )及 (3)腰
椎前突等。症狀較輕微時可以透過物理治療 (復健 )改
善疼痛及不舒適，若經醫師評估需要進行外科手術，

例如椎管狹窄手術可能需要減壓手術或脊椎融合手

術，則須配合醫療團隊進行術前準備與術後照護。此

處提供脊椎手術術後照護提醒。

一、 術後照護重點：預防感染與併發症、控制疼痛、
促進傷口癒合、恢復功能與活動能力。出院後須

依醫療團隊指示定期回診與復健。
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治療原則

二、 傷口與引流管護理
(1)  傷口保持乾燥與清潔。敷料若滲濕、滲血或有
異味，立即就醫。

(2)  若有引流管，記錄排出量與顏色。若引流量突
然增加或變濁變紅，通知醫師。

三、  疼痛控制與用藥
(1)  止痛藥依醫師指示定時服用，不自行增減。
(2)  若有便秘、噁心或嗜睡等副作用，通知醫師。

四、 活動限制與復健原則
(1)  初期避免彎腰、扭轉、提重物。起身採側身翻
轉後再坐起。

(2)  鼓勵短距離步行促進血液循環。依物理治療師
指導逐步增加活動量。

(3)  背架或護腰使用：
•  若醫師開立背架（腰背支架、胸腰椎護具
等），請依指定時間及方式穿戴。

•  佩戴時機：起床活動或外出時應配戴，休息
或平躺時可取下。

•  穿戴方式：在站立或坐直姿勢下，由他人協
助或使用鏡子確認背架位置正確。

•  注意事項：背架過鬆無支撐效果，過緊則影
響呼吸與血液循環。

•  清潔與皮膚保護：每日檢查背部皮膚，避免

37



軟骨不全症

長時間摩擦造成壓傷或紅疹；背架內可穿薄

棉衣吸汗。

五、 飲食與排便：高蛋白、高纖飲食並多喝水，預防
便秘並促進傷口癒合。

六、警訊與就醫時機

(1)  傷口紅腫、滲血或惡臭。
(2)  體溫 ≥38° C。
(3)  下肢無力或麻木、大小便困難。出現上述狀況
應立即就醫。

七、 回診與影像追蹤：依門診安排回診並接受影像檢
查，以確認骨癒合及植入物位置。

八、 日常生活建議
(1)  起床、坐下採「側身—手撐—坐起」方式。
(2)  拿物品時靠近身體，避免前傾。
(3)  睡姿以平躺或側臥為宜，避免俯睡。

九、 復健與長期恢復：術後初期由物理治療師設計個
別化運動計畫，重點為核心肌群訓練與正確姿勢

建立。恢復速度依個人年齡與手術範圍而異。
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軟骨不全症

目前的照護原則以預防疾病的發生，定期監測或

治療患者的併發症為主，並提供最適當的醫療及心理

支持。家屬在照護上可由以下幾點著手：

飲食方面

無特殊飲食限制，只需注意將體重控制在理想範

圍內，以減少身體及下肢關節的負荷，降低肢體彎曲

變形的機率。

日常生活

1.  嬰幼兒時期需定期記錄身高、體重及頭圍，以觀察
其變化。

2.  在智能發展上，雖與一般嬰孩無異，但在嬰幼兒時
期，運動協調機能發展可能會出現遲緩的現象，但

長大後會逐漸趕上。

五、照護原則
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照護原則

3.  顱頸間脊髓受壓迫的問題，較大時則可能會有脊柱
狹窄及神經性跛行的問題，需注意是否有相關症狀

出現。

4.  注意是否有睡眠呼吸中止的問題。
5.  O型腿若嚴重到影響行走，可尋求骨科醫師治療。
6.  因耳道較短，所以於嬰幼兒期感冒時，須特別注意
中耳炎的發生。

7.  由於身高與同年齡相比相對矮小，故需注意是否會
因外型而有社會適應的問題。

8.  在嬰兒時期避免使用雨傘型的手推車，此型推車易
因支撐性不足，而使背部及腿部處於彎曲體位，造

成身體變形。

9.  避免搬運太重的物品，而增加軀幹及關節的壓力。
10.  注意坐姿，適當使用坐墊及背墊。
11.  若有脊柱側彎或駝背發生，需使用矯正背架。
12.  定期追蹤，注意神經性跛行及脊柱狹窄。
13.  如果腿部彎曲已影響行走，可與復健師討論使用合
適的鞋墊或矯正鞋預防惡化。
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軟骨不全症

家庭支持方面

當一個家庭面臨這樣的問題時，會衝擊、改變整

個家庭結構，涵括心理及社會層面，而我們該給予的

協助有以下幾方面：

1. 教育上：患者智力不受影響，但在學校教育上需考
慮自身及其同儕對於外觀的接受度，就學前先與學

校老師及同學溝通，讓他們對疾病有初步的認識是

重要的。另因患者身高較同年齡同學矮小，所以特

製課桌椅、洗手間、洗手檯的改裝等，可請學校向

各縣市政府教育局鑑輔會提出申請。

2. 社會上：除了整個社會給予更多的接受與包容外，
患者對於自身身體形象的看法也會影響社會的接受

度，需慢慢建立正向、樂觀的態度。

3.心理上：父母及家庭成員應讓患者了解，外在的身
高並非人生的全部，可鼓勵他發揮其他長才，若有

需要，可藉助心理諮商協助調適。

4. 經濟上：若因患者照護及就醫的需求，使家中主要
的經濟提供者無法繼續工作，或由雙薪家庭轉為單

薪，導致家中經濟負擔大，則可尋找社福資源提供

協助。

42



照護原則

復健方面

物理治療師、職能治療師和語言治療師可以在患

童發育早期階段，幫助訓練肌肉控制與力量，以適應

環境並改善運動控制能力，從而獲得粗大運動和精細

動作使用技巧，增進溝通能力，並預防肌肉骨骼併發

症。

除了早期介入策略外，由於軟骨發育不全可能伴

隨多種併發症，物理治療最常見的情況包括治療頸椎

或腰椎椎管狹窄所引起的症狀，如下肢疼痛或無力，

這種併發症的發生率高，故軟骨發育不全的追蹤與治

療，各年齡層追蹤評估項目中皆包含神經學檢查，必

要時須加做神經影像檢查。

另外，由於骨骼系統發育不良，容易造成退化性

骨骼疾病，例如退化性關節炎，而物理治療可以有效

緩解症狀。由於疾病的進展，患者可能需要接受脊椎

融合術或關節置換等外科手術。物理治療可作為術前

保守治療手段，幫助減輕疼痛、增強肌肉力量，甚至

可能延後或避免手術。術後，物理治療可幫助患者盡

量恢復到患病前的功能狀態。

43



軟骨不全症

物理治療在軟骨發育不全患者的生活中發揮另一

項重要作用，即預防。物理治療可以透過教導代償性

動作、省力方法以及更有效率的日常活動方式，幫助

全患者預防「磨損」，並建議運動方法以改善疼痛和

關節鬆弛；還可以幫助患者改造家居環境，使日常活

動更加輕鬆。
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生活輔具

科技輔具介紹及申請方式

科技輔具結合醫學、復健、特殊教育與工程技術，

研發非侵入性治療方法、器材及訓練設備，幫助各年

齡層及身心障礙者重建或代償肢體功能、延緩退化，

減少傷害及併發症。其應用能提升使用者的生活獨立

性，讓他們更自主地完成日常活動，改善生活品質。

輔具申請方式依據階段的不同，負責輔具服務之

單位亦有所不同。在學前及義務教育階段，主責單位

是各縣市教育局的特殊教育資源中心；大專校院暨高

中職階段，則是由教育部委託之學習輔具中心服務；

非學齡者則可使用長照資源。

患者在求學過程及往後生活中，雖智力與活動力

與其他人無異，但由於四肢短小，面對一般人高度可

以達成的動作皆無法輕易完成，造成患者於學校或生

活上諸多不便（如：洗手、如廁、桌椅高度等）。面

對此問題，可向教育局、社會局及衛福部 (長照 )申請
輔具而獲得改善；以下分別就輔具申請流程加以說明：

六、生活輔具
第一輔具資源中心陳珮瑜物理治療師

45



軟骨不全症

1.由學校代為提出申請（教育局）
• 申請資格：需經各縣市教育局特殊教育學生鑑
定及就學輔導會核定為特殊教育之身心障礙資

格。（家長向學校申請鑑定安置，各縣市鑑定

輔導委員會評定資格及相關專業團隊服務，通

過後學生在校開始接受相關專業特教服務。）

• 申請方式：依照學生實際需求及治療師建議，
由校方提出申請，承辦單位到校進行評估。無

特殊情形，約半年左右將輔具送到學校供學生

使用。注意：各縣市規定不一，需照學籍所在

地縣市政府公告為主。學校申請輔具為「教育

輔具」，供學生在校專用，畢業或轉學至其他

縣市須歸還學校。

2.自行向戶籍所在地申請（社會局）
• 申請資格：需領有身心障礙證明。
• 申請方式：向戶籍所在地的公所詢問有關身心
障礙者輔具補助相關福利，爾後向戶籍所在地

的輔具中心預約評估申請。輔具申請流程依各

縣市政府規定而有所不同，需符合「身心障礙

者輔具補助標準表」之相關規定，依不同障別

及規定準備，如醫師診斷證明、輔具評估報告

書等文件，向戶籍所在地公所提出申請，無特

殊情形，則會發文通知前往輔具中心媒合輔具、

專業諮詢或持公文找廠商購買。
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3.自行向居住地提出長照申請（衛生局）
• 申請資格：
一、  六十五歲以上。但具原住民身分者，為

五十五歲以上。

二、  領有身心障礙證明。
三、  五十歲以上失智症。

• 申請方式：失能等級符合長照資格同時有輔具
需求，可透過長照提出輔具申請，向居住地（非

戶籍地）長期照顧管理中心申請長照資格。長

照專員及個管師會進行訪視，確認有輔具需求

後，轉介輔具評估人員或輔具中心評估。

輔具的使用

凡日常生活中，能夠協助人們更容易、便利地進

行活動的各種器具，都可稱為輔具。舉例來說，近視

眼鏡可以協助近視者看清楚遠方的事物，對於近視者

而言，眼鏡就是一種不可或缺的輔具。軟骨發育不全

症患者因身材矮小、低張力、關節韌帶鬆弛，手肘伸

直角度受限、腰椎過度前突 (lumbar hyperlordosis)、髖
關節伸展角度受限及 O型腿等問題，造成許多日常活
動，如：拿取高處物品、移行等動作的執行比一般人

吃力、困難。
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軟骨發育不全症患者受限於身體構造，有時因所

處的環境無法因應患者而調整，使活動執行不易，所

以環境的調整與控制或輔具的考量是很重要的。患者

常遇到的問題如下：

1.物品的拿取：

因身高、上肢長度及手肘伸直的角度受限，患者

常難以取得高處的物品，簡單的解決方法是藉由梯子

或矮凳把自己墊高拿取物品。對於「質地較輕小」的

物品，可利用長柄取物夾拿取，或可直接調整物品擺

放的方式，將常用物品置於隨手可取得之處。

輔具名稱 使用說明

長柄取物夾 1.可拿取遠處、高處或低處
的物

2.適用對象：
(1)  因關節炎、髖關節置換術
等原因而導致上下肢關節

活動度受限者。

(2)  不方便彎腰或長期維持坐
姿者，如輪椅使用者

(3)  手部肌力需足以拿起此取
物夾，並且可抓握把手取

物者。
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2. 環境的調整與控制：

可依需求做環境的調整與控制，例如：調整牆上

電燈或其他電器開關高度，也可利用棍子或凳子彌補

身高與手肘伸直角度不足，善用電器遙控也是替代方

式。

省力裝置的選用，如長柄撥桿式水龍頭、撥桿式

門把等。物品或器具高度具可調性，如可升降的櫃子、

流理台、馬桶等，此可調性的設計可提供不同身高的

人使用，而不侷限於讓病患使用方便。

3. 姿勢維持：

因為低張力、頭大的不等比例，造成坐或站的直

立姿勢易有駝背的體態出現，為避免因長期姿勢不良

造成脊椎問題，或讓腰薦椎狹窄 (lumbosacral spinal 
stenosis)症狀加劇，坐姿維持應選擇背部支撐性高的
座椅，以維持背部挺直。應從小建立維持良好姿勢的

習慣，並針對軀幹肌肉群加強肌力和耐力。對於姿勢

的維持，不管在學校或工作場所，選擇適合其身材的

可調式或特製桌椅也是很重要的。

此外，對於軀幹已變形者，軀幹支架的穿戴與否

應先尋求專業人員 (骨科或復健科醫師、物理治療師、 
義肢裝具師等 )的審慎評估。
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4. 移行能力

身材矮小、關節韌帶鬆弛、腰椎過度前突 (lumbar 
hyperlordosis)、髖關節伸展角度受限及 O型腿等肌肉
骨骼問題，相對會使患者移行過度耗能、效率差、提

早出現關節退化問題，尤其是膝關節。而關節長期承

受不正常的壓力，疼痛、活動度受限會伴隨發生，甚

至影響日常行走的功能。

對有些患者而言，藉由鞋墊的使用、鞋子的修改

或膝部護具，提供支撐或改變下肢關節受力情形，可

使症狀獲得緩解。但因每位患者的問題、生活型態不

同，足部輔具或膝部護具的使用，也會有所不同，所

以在使用前應積極尋求專業人員 (骨科或復健科醫師、 
物理治療師、義肢裝具師等 )的評估及建議。另外，
肥胖也會造成下肢關節負重過度，所以，維持理想體

重，是照顧者或患者須密切注意的健康議題。
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生活輔具

小  結

輔具的種類繁多，其選擇與應用須考量使用者及

照顧者的能力、目的和需求，甚至經濟及使用環境皆

須全盤評估。功能再好的輔具，若無法符合患者及照

顧者的功能和需求，或與所處環境衝突，甚至不當的

使用，都可能會造成二度傷害。所以在選購輔具之前，

應依使用者之個別能力及需求，積極尋求專業人員 (醫
師、物理治療師、職能治療師⋯⋯等 )的評估及建議，
並應接受使用輔具的訓練及定期追蹤、評估使用情形，

以符合患者身體狀況及功能，才能讓輔具發揮最佳效

用。
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軟骨不全症

人體細胞內共有 23對染色體，軟骨發育不全症是
第 4號染色體上的 FGFR-3基因發生突變所致。此疾
病的遺傳模式為體染色體顯性遺傳，可分為突變或家

族遺傳所致，詳細介紹如下：

圖例介紹：

□正常男性   ○正常女性   ■罹病男性   ●罹病女性

1. 基因突變：即父母並非軟骨發育不全症患者，但胎
兒在受孕過程中基因突變所致，下一胎生下相同疾

病的機率極低 (如下圖一 )。

圖一、父母均非軟骨發育不全症患者

七、遺傳諮詢
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遺傳諮詢

2. 家族遺傳：
(1)  父或母其中一位為軟骨發育不全症患者，所生的
下一代，每一胎不分男女，均有 1/2的機率罹患
軟骨發育不全症 (如下圖二 )。

圖二、父或母其中一位為軟骨發育不全症患者

(2)  父母皆為軟骨發育不全症患者，所生的下一代，
每一胎不分男女，正常小孩的機率為 1/4；罹病
的機率為 3/4(如下圖三 )，1/4為極嚴重無法存
活的致死性同合子突變。

圖三、父母皆為軟骨發育不全症患者
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軟骨不全症

軟骨發育不全症相關病友組織，已於國際間相繼

成立。這些組織多由志工及患者家屬所組成的，除了

提供此疾病治療及醫護照顧之訊息，還提供了病友家

屬之情緒支持的管道，家屬們可以視自己的需求，妥

善利用各種資源。

◎國際病友組織

1)  美國小小人協會 
LPA (Little People of America) 
https://www.lpaonline.org

2)  英國小小人協會 
Little People UK 
https://littlepeopleuk.org

3)  美國人類生長基金會 
Human Growth Foundation 
http://www.hgfound.org/index.html

八、資源索引
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資源索引

社團法人中華民國軟骨發育不全症病友關懷協會

罹患軟骨發育不全症的病友在台北馬偕醫院社會服務

室、小兒科林炫沛醫師及骨科劉士嘉醫師的鼓勵下成

立了「小小人兒病友聯誼會」，本會於 2004 年重新
輔助聯誼會運作，每年協助辦理醫療、心理、休閒等

各項聯誼活動，經常見到家屬們帶著孩子南北奔波積

極參與各項活動，熱絡地分享彼此的照顧經驗及社福

資訊，經過長時間的運作交流，終在 2011年 11月 12
日正式成立為『中華民國軟骨發育不全症病友關懷協

會』。

聯絡資訊

社團法人中華民國軟骨發育不全症病友關懷協會

地址：臺北市中正區中華路二段 441巷 2弄 1號 1樓
電話：02-8866-2020
MAIL：tlpa2011.11.12@gmail.com

tw
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第三章

　Q&A 問與答

59



軟骨不全症

Q：軟骨發育不全症是否可以取得重
大傷病證明或身心障礙身份 ?

A  ◎ 重大傷病證明：軟骨發育不全症為衛生福利部 

公告之罕見疾病。自 91年 9月 1日起，經衛
生福利部明定公告之罕見疾病全數納入全民健

康重大傷病之保障範圍，且永久不需換卡。

◎根據身心障礙者權益保障法依第五條規定採

世界衛生組織（WHO）頒布「國際健康功能
與身心障礙分類系統（簡稱 ICF）」之「八大
身心功能障礙類別」，至於身心障礙者資格判

定，先由醫師，及社工、特教、職評等人員

籌組專業團隊，在 ICF分類架構下針對個案
之身體功能、結構、活動與社會參與等面向

完成鑑定，再由各直轄市及縣市主管機關依

據鑑定結果、家庭經濟狀況、照顧服務需求、

家庭生活需求及社會參與需求等因素進行福

利與服務需求評估，據以核發身心障礙證明及

提供各項福利與服務。

一、Q ＆ A
　　　－醫療篇
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Q＆ A－醫療篇

Q：如何申請 <重大傷病證明 >?

A  衛生福利部自 91年 9月起正式將公告罕見疾病

納入全民健保重大傷病範圍，且該證明之有效期

限為永久。因此罕病患者因罕病或其相關治療就

醫時，可免除自行負擔之醫療費用，大大解決了

就醫的障礙。

自 102年起，罕病確診患者須先經醫療院所辦理
罕病通報至國民健康署（國健署）之後，經審查

通過後發函通知通報醫院，並副知中央健康保險

署；患者再度就醫時，診治醫師確認為罕病資料

庫登錄之個案後即可申請重大傷病證明。申請流

程圖如下：
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Q＆ A－醫療篇

Q：什麼是「軟骨發育不全症」？

A  軟骨發育不全症 (Achondroplasia)，主要是位於
第 4 號染色體上基因「纖維芽細胞生長因子第 3
號接受體」(Fibroblast Growth Factor Receptor-3： 
FGFR-3 )發生缺陷，造成軟骨轉化過程受限，
以至於患者外觀會有身材矮小、四肢短而變形

(軀幹長度正常 )、前額突出且頭較大、鼻樑塌
陷、下巴前凸 (戽斗狀 )、胸廓較小等情形出現。

Q：「軟骨發育不全症」的遺傳模式？

A  此疾病之遺傳模式為體染色體顯性遺傳，依其成

因分為兩種情況：1.基因突變：即父母並非軟骨
發育不全症患者，但胎兒在受孕過程中基因突變

所致，下一胎生下相同疾病的機率極低。2.家族
遺傳：一種為父或母其中一位為軟骨發育不全症

患者，所生的下一代，每一胎不分男女，均有

1/2 的機率罹患軟骨發育不全症；另一種為父母
皆為軟骨發育不全症患者，所生的下一代，每一

胎正常小孩的機率為 1/4；只拿到父或母一個缺
陷基因的機率 2/4：同時拿到父母缺陷基因的機
率 1/4。
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軟骨不全症

Q：「軟骨發育不全症」該如何診斷？

A  1. 臨床診斷：依患者外觀特徵協助判斷。

  2.  基因診斷：透過血液檢體進行 FGFR-3基因分
析。

  3.  產前診斷：有家族史者，可採羊水或絨毛膜進
行基因檢測。

Q：「軟骨發育不全症」該如何治療？

A  目前尚未有治療此病症的方法，僅能針對病程發

展所帶來的不適做處理或預防 (如：水腦、腿部
彎曲、中耳炎預防、脊柱彎曲、改善身高等 )。

Q：已生育患童的父母，可以再生育
嗎？

A  若已生育軟骨發育不全症患童，父母有再生育打

算，可先請教遺傳科醫師或遺傳諮詢師建議生育

計畫。通常必須先確認患童的基因突變點位置，

然後於懷孕後進行絨毛膜穿刺或羊膜穿刺，取得

胎兒脫落的細胞，後由胎兒培養細胞內分析比對

基因突變的位置。在嚴謹的遺傳諮詢下，父母仍

有機會生育健康的孩子。
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Q＆ A－醫療篇

Q：水腦的症狀有哪些？若未治療會
有何影響？

A  一般水腦會有頭圍增大、噁心、嘔吐、頭痛等症

狀，若未及早治療，則會因腦室擴大壓迫到腦神

經組織而有神智不清、肢體僵直、昏迷等情形，

嚴重者會影響生命中樞造成死亡。

Q：小小人兒因身高受限，該如何找
工作呢？

A  小小人兒智力不受影響，工作類別並無特別限

制，所以仍有機會成為各行各業的佼佼者。但若

工作不易尋得，建議可至各地區就業服務站尋求

協助，依照條件所需請求媒合。
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Q： 小朋友在校的環境改善 (洗手台、 
課桌椅⋯⋯高度調整 )該找誰協
助？

A  建議可於新生入學前與學校輔導室做溝通，對於

小小人兒所需之輔具或環境更改，皆可由學校協

助改善或提出申請。

Q：汽機車輛改裝或變更該找哪個單
位？

A  一般汽、機車行雖未提供車輛更改服務，但皆有

合作之廠家，病友可將領有牌照之汽、機車依廠

牌及排氣量的不同，請廠家提供所需之更改及發

給更改說明書，後續之相關登記及報考資訊，則

可與各區監理所聯繫了解相關規定。
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Q＆ A－社福篇

Q：重大傷病證明遺失如何辦理補發 ? 
（圖片來源：衛福部中央全民健

保署網站／首頁／健保服務／健

保醫療服務／重大傷病專區）

A  重大傷病身分經核定通過，除第六類慢性精神

病外，皆直接註記於健保卡內。健保署自 113年
12月起於健保快易通 APP新增重大傷病專區，
除原有查詢重大傷病申請進度、有效期限外，新

增下載本人效期內之重大傷病核定通知書功能。

故可自行下載列印使用，其效力與臨櫃申請核定

通知書相同。

一、Q ＆ A
　　　－社福篇
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Q＆ A－社福篇
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Q＆ A－社福篇

<線上申辦虛擬健保卡 >
虛擬健保卡申請流程如下：（圖片來源：衛福部中央

全民健保署網站／首頁／重要政策／虛擬健保卡專

區）

步驟 1： 進入虛擬健保卡系統並完成身分驗證：下載
並開啟「全民健保行動快易通│健康存摺 
APP 」，點選「虛擬健保卡」後且完成身分
驗證

步驟 2： 點選「一般申請」：勾選同意隱私條款及服
務證政策，點選「一般申請」。

步驟 3： 照片上傳：拍攝上傳身分證明文件及個人正
面半身照照片。

步驟 4： 取得虛擬健保卡：填寫連絡電話及電子郵件
信箱，並核對虛擬健保卡相片後，點選「送

出虛擬健保卡申請」。

步驟 5： 使用虛擬健保卡看診：

1.  審核期間可先行使用「無照片」虛擬健保
卡就醫，並出示國民身分證或其他足以證

明身分之文件。

2.  看診時出示虛擬健保卡 QR CODE 圖片，並
提供醫事人員進行掃描讀取。
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Q＆ A－社福篇

Q： 如何申請身心障礙鑑定 ?及準備
哪些文件 ?

A  ◎  由本人或委託他人到申請人戶籍地直轄市區公

所或縣（市）鄉（鎮、市、區）公所，填寫申

請表並領取身心障礙鑑定表及福利簡介單張，

再持鑑定表到公告指定醫院辦理鑑定。

◎ 所需文件：

1. 最近三個月內之一吋半身照片三張及印章。

2. 國民身分證正背面影本；未滿十四歲者，

得檢附戶口名簿影本。

如果委託他人代為申請者，另應附委託書及受

託人之身分證明文件。

註： 

1.  如因障礙情況改變而自行申請重新鑑定，

須附最近 3個月內的身心障礙相關診斷證

明正本。

2.  辦理證明換發者應另檢具原證明辦理收繳

作廢（身心障礙者福利與服務需求評估及

證明核發辦法第 3條第 3項）。
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Q： 身心障礙鑑定申請的方式及流程
為何？

A  ◎  一般流程：（圖片來源：衛生福利部護理及健康照護

司＞身心障礙鑑定專區＞身心障礙鑑定簡介＞身心障礙

鑑定介紹懶人包 .pdf）

  ◎  併同辦理流程：（圖片來源：衛生福利部護理及
健康照護司＞身心障礙鑑定專區＞身心障礙鑑定簡介

＞身心障礙鑑定介紹懶人包 .pdf）
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Q＆ A－社福篇

Q： 我應該到哪裡尋求早期療育的協
助 ?

A  為落實早期療育服務，全國各縣市皆設有發展遲

緩兒童早期療育通報轉介中心，家長可利用衛生

福利部社會及家庭署的網站「發展遲緩兒童通

報暨個案管理服務網」https://system.sfaa.gov.tw/
cecm/，尋找所在地的早期療育相關資源。

Q：    孩子就讀小學之前，我該尋求哪些 
資源 ?

A  根據特殊教育法第六條「各級主管機關應設特殊

教育學生鑑定及就學輔導會（以下簡稱鑑輔會），

遴聘學者專家、教育行政人員、學校及幼兒園行

政人員、同級教師及教保服務人員組織代表、特

殊教育相關家長團體代表、身心障礙與資賦優異

學生及幼兒家長代表、專業人員、同級衛生主管

機關代表、相關機關（構）及團體代表，辦理特

殊教育學生及幼兒鑑定、就學安置（以下簡稱安

置）、輔導及支持服務等事宜；其實施方法、程

序、期程、相關資源配置、運作方式與其他相關

事項之辦法及自治法規，由各級主管機關定之。」

因此各縣市皆於教育局設置鑑輔會，負責國小、
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國中特殊學生鑑定、安置及輔導工作，聘任相關

專業及行政人員辦理特教工作。家長在孩子準備

進小學就讀時，可到各縣市政府教育局申請鑑定

安置委員會之協助，依孩子的個別情況選擇適當

的學校以及教學方式。主管機關辦理鑑定及安置

工作召開會議時，會通知學生本人、法定代理人、

實際照顧者，參與該生或幼兒相關事項討論，且

法定代理人或實際照顧者得邀請相關專業人員列

席，家長們一定要記得主動參加安置會議，以免

喪失孩子就學的權益。

Q：罕病患者如何獲得「國內確診檢
驗」補助 ?

A  ◎  哪些疾病可以申請「國內確診檢驗」補助 ?

依據中華民國 113 年 10月 30日衛授國字第
1130463261 號令發布修正之「罕見疾病國內確
診檢驗項目及費用」，目前公布 96 項檢驗項
目，其中包含軟骨發育不全症之基因診斷。

◎  申請流程如何進行 ?

必須由診療醫院向罕病專案辦公室提出申請。

醫院需要準備下列文件：

1.罕見疾病國內確診檢驗申請書

2.罕見疾病國內確診檢驗病人同意書
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3.個案資料表

4.病歷摘要、家族史或相關檢驗報告

5.  其它證明文件（如：低收入戶或中低收入戶

證明）

補助文件經審議委員會審核通過後，由診療醫

院聯繫個案回診，抽取檢體進行檢驗，並請個

案將 20%自付款匯入檢驗機構。

◎ 哪些機構可以進行檢驗 ?

本補助之檢驗機構必須為通過中央主管機關資

格審查之遺傳性及罕見疾病檢驗機構，或其他

經「罕見疾病及藥物審議會」審議通過者，以

維護確診檢驗品質。目前共有 13 個單位通過
認證。

◎ 補助額度是多少 ?

1.  部分補助：每項檢驗金額不同，依罕病醫療

照護費用補助辦法規定，以實際所生費用之

80%計算。

2.  全額補助：低收入戶及中低收入戶全額補助。

3.  醫療機構依據「罕見疾病醫療照護費用補助

辦法」或「優生保健措施減免或補助費用辦

法」之規定，僅得擇一申請檢驗費補助，不

得重複申領。
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第四章

心情留言板
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心情留言板

我的寶貝長大了

滿懷期待的第二胎雷政豪終於誕生了，民國

八十六年一月二日凌晨，因胎位不正，我的肚子為

了歡迎他的到來，開了一道門迎接他。

好興奮哦 !終於可以見到我前世的情人一兒子，
心裡既期待又怕受傷害，當護士掀開窗簾時，第一

眼就瞧見鼻孔大大的小孩，心裡想著，醜得還真有

點奇怪呢 !為什麼會有澎恰恰的鼻孔 ?不想一眼就
見到鼻孔還真難。

一星期很快就到了，情人雖醜還是得把他迎接

回家。心想，好歹我生小孩也是滿分一百分，第一

胎是女兒，第二胎是兒子耶 ! 經過新生兒篩檢都很
健康喲 !

轉眼間出院回家也已兩個多月了，政豪有稍稍

變好看些，兩個大鼻孔也已順眼許多。
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老天爺不讓我太幸福的過日子，此時，兒子因

小感冒到附近的小兒科診所去看病，醫生很不錯，

仔細的幫兒子檢查完後，醫生告訴我，你的孩子疑

似有軟骨不全症，建議我到大醫院做更詳細的檢

查。突如其來，聽也沒聽過，完全聽不懂得病名。

晴天霹靂，頓時我的頭腦一片空白，短短五分鐘回

家的路程，卻變得漫長起來了。

回到家後，不用說眼淚不自主地狂飆，此時美

麗驕傲的人生沒有了，也什麼都不是了，傷心之餘，

還是得早上工作下午照顧他，不放棄任何一絲希

望，帶政豪到大醫院求診求救。

一開始沒方向，很相信醫生所推薦的大醫院一

長庚，罕病的政豪已讓我心痛不已，沒想到兩個多

月的小嬰兒是很難找得到血管，折騰了許久，好不

容易才抽到幾 c.c.的血，這樣慘痛的日子大約過了
半年，模糊的結果，心裡仍然沒有絕望，不灰心，

一直都在尋找那一線希望。終於無意中發現，媽媽

優生保健的小冊子裡面有台大的遺傳門診。 於是我
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二話不說，馬上抱起政豪，攔小黃到台大尋找我最

後一線希望。沒想到大醫院的規矩我不懂，有分現

場掛號與預約掛號門診，雖然第一次碰釘子落空而

回，第二次就很順利掛了號也看到了醫生，量量頭

圍、身高、體重、摸摸手指，完全不用抽血受摧殘，

老醫生很明確的告訴我病情，病名 :軟骨發育不全
症，聽不懂，說明白一點就是侏儒，長不高，目前

無藥可醫，此時，所有的希望都破滅了。

接下來的日子，都很自卑抬不起頭的過，也曾

怨天尤人的想，為甚麼是我 ?是我兒子 ?老天怎麼
會開玩笑，讓渴望得來的兒子卻罹患罕病長不高，

腦子無時無刻浮現了許多莫名奇妙的想法 :(1)是不
是醫生護士弄錯了 ?害我們抱錯小孩。(2)去死。(3)
送去孤兒院。(4)送去佛光山與世隔絕，免得將來要
面對殘酷的現實社會。該怎麼辦 ?沒人可問，望著
無語的蒼天也無法度。

手抱天真毫不知情的政豪，每天都有流不完的

眼淚，擦不掉的無奈，很玄，政豪好像會讀我的心，

無論我怎麼向他哭訴心中百般的無奈，他總是安靜
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地笑著，聽我胡言亂語宣洩這世界的種種不是與不

公平。也就這樣不知不覺愛上了他，說也奇怪，越

疼愛他，他就越懂事、長得可愛，帥起來了。這時

內心的傷痛似乎恢復了許多，也開始慢慢學習如何

面對現實，心中的苦就這樣慢慢的消失了，那些莫

名奇妙的念頭也都不見了，更捨不得丟下他。

日子過得真快，政豪上幼稚園大班了，第一次

融入團體生活，免不了會擔憂適應不良，受欺負被

取笑，後來發現我想太多了，到學校與老師交談後，

才知道同學和老師都很呵護、照顧他，這時才讓我

放下沉重的心。

一溜煙又直升同幼稚園的小學，從幼稚園到小

學的老師與同學都讓我很感動，也很感謝，他們都

是兒子的貴人、恩人。

求學中，只有每次的運動會無法參與比賽，為

班級爭取榮譽是政豪心中小小的遺憾，只能待在休

息區幫同學加油打氣，每當看著同學在跑，他的腳
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也不自覺的跟著在跑，對於好動的他，因罕病而不

能參與，還真有點不捨、心酸。

到如今，萬般無奈也隨著政豪的長大而消逝，

內心的傷痛也已慢慢淡忘。其實一路走來，發現外

在的缺陷並不可怕、可恥，內心的健全才是最重要

的。寶貝，我要你知道，世上你最美。

來自四面八方的善心人士，由於你們不吝嗇的

愛，就是給予罕病最佳的良藥，衷心地謝謝您們。

雷媽媽
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勇往直前的面對

孩子是父母心中的寶，不管他是塊寶玉，還是

頑石，總是非常小心的呵護著，但在一次肺炎治療，

因醫生的細心發覺孩子有異，便為他做了腦部超音

波，發現有積水現象待觀察，一個月後醫生認為必

須做腦部引流手術，一聽到「開腦」，我的頭皮開

始發麻，我和先生好幾晚都無法睡覺，人生總會面

臨三種狀況，(1)一面牆擋住去路時腦袋一片空白。
(2)數條路可通時，卻又面臨抉擇。(3)只有一條路
可走時，又會問難道非走不可嗎 ?這就是答案 : 「勇
往直前、面對現況」。

開刀時他才剛滿七個月，當護士從我手中抱走

孩子時，心頭一陣酸痛湧上，不知他會不會再回到

我懷裡，手術結束進到恢復室時，看到他被理了光

頭又裹著紗布躺在床上，又是心疼與不忍，手術雖

然順利，醫生幫我解決了一個問題，卻又給了一個

問題，孩子患有罕見疾病「軟骨發育不全症」當時
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我和先生一臉疑惑對看了一下，醫生意會到我們的

不解，解釋說 「侏儒症」，不是遺傳就是基因突變。

之後幾年不斷的遍尋良醫、神醫、良藥、 泡藥
澡，但還是「了憨工」孩子也辛苦，相信大部分罕

見病友的家長也都曾做過這些「憨事」，因為我們

都希望奇蹟降臨，期待任何能治癒的方式，但奇蹟

終究還是沒出現。

孩子漸漸長大，和正常人的差異也就越大，慢

慢也感受到旁人對他異樣的眼光，我們也注意到，

便開始從身體治療轉向心理建設，小學六年一直到

國中他都適應的很好，個性也很開朗，有一天他還

調侃了自己說 :「媽 !我幫你省了很多錢，因為去玩、
坐車、都不用買票」。

感激罕見基金會，給了很多醫療上的資訊和病

友間的關懷，雖然仍有骨骼方面的疾病必須面對，

但有罕見基金會和病友的幫忙一定能安全過關，小

小人兒雖然人小，但志氣卻不小，孩子們一起加油 !

黃媽媽
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