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序 言



4 5

從家庭資源經營看家有罕見病患
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遇見你　是一種罕見的經驗



11

為什麼是我的孩子？「我們的歡喜受」

---

是的觼這個千萬中選一的孩子觼就是「我的孩子！」

10



天使在我家

-----
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TSC1

TSC2

1918

(Tuberous Sclerosis Complex; 

TSC)

(TSC1 TSC2)



皮膚病變

3 5

(adenoma sebaceum)

2120

心臟病變

腎臟病變



眼晴病變

肺臟病變

腦部病變

(cortical tubers)

(subependmyal nodules)

(subependymal giant cell astrocytomas)

80%

15%

22 23
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診斷依據

( )

1998

(Definite TSC)

(Probable TSC)

(Possible TSC)

(Major Feature)

1. (Facial angiofibromas or

forehead plaque)

2. ( ) (Non-traumatic ungual or periungal

fibroma)



3. (Hypomelanotic macules, more than

3)

4. (Shagreen patch, connective tissue nevus)

5. (Multiple retinal nodular

hamartomas)

6. (Cortical tuber)

7. (Suberpendymal nodule)

8. (Suberpendymal giant cell

astrocytoma)

9. (Cardiac rhabdomyoma,

single or multiple)

10. (Lymphangiomyomatosis)

11. (Renal angiomyolipoma)

(Minor Feature)

1. (Multiple randomly distributed

pits in dental enamel)

2. (Hamartomatous rectal polyps)

3. (Bone cysts)

4. (Cerebral white matter radical

migration lines)

5. (Gingival fibromas)

6. (Non-renal hamartoma)

2726

7. (Retinal achromic patch)

8. (Confetti skin lesions)

9. (Multiple renal cysts)

( )

TSC1(chromosomal

locus 9q34) TSC2(chromosomal locus 16p13.3)

70%

30%

DNA

DNA

DNA

10-12 15-

18

(echocardiography) 



各項檢查注意事項

(MR Scanner)

1.

2.

3.

4.

1. 1

2.

3.

4.

5.

28 29

(CT Scanner)

1.

2.

3.

4.

5.
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60% 90%

( )

1.

2.

3.

(partial seizure)

(generalized seizure)

(infantile spasms)

1 5

5

20

( )
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當癲癇發作時

1.

1 2

3 4

2.

3. 4.

1.

2.

3.

4.

5.

6.

7.
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行為發展異常問題

34

Phenytoin (Dilantin Epanutin

)

1.

2. Phenytoin



Carbamazepine (Tegretol )

1.

2.

Phenobarbital Luminal

1.

2. Phenobarbital

Valproate Depakine

1. GABA

3736

2.

Vigabatrin Sabril

1.

GABA

GABA

GABA

2. Vigabatrin
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50
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◎國際病友組織

1).

Tuberous Sclerosis Alliance

http://www.tsalliance.org

2).

The Tuberous Sclerosis Association, UK

http://www.tuberous-sclerosis.org

3).

The Australasian Tuberous Sclerosis Society

http://www.atss.org.au/

4).

Tuberous Sclerosis Canada

http://www.tscanada.ca/
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◎國內病友組織

社團法人台灣結節硬化症協會

2005 1 15

1.

2.

3.

4.

5.

6.

100 6 8 7

02-23318-8552

02-2331-7781

www.ttsc.org.tw

e-mail TSCare@gmail.com

19973583

40



Q:「結節性硬化症」的發生率有多
少？

A: 5,000~10,000

Q:「結節性硬化症」應如何診斷？

A:

1. (MRI) (CT)

2. (EEG)

3. (Wood Lamp)

4.

5.

6.

4342

Q：什麼是「結節性硬化症」

A: Tuberous Sclerosis Complex;

TSC

Q:罹患「結節性硬化症」會有什麼症
狀：

A:



Q:如何照護「結節性硬化症」的孩
子？

A:

Q:罹患「結節性硬化症」的長期影響
為何？

A:

Q:「結節性硬化症」的遺傳風險為
何？

A:
50%

Q:若已生縏下一個結節性硬化症的
患童等則下一胎產下結節性硬化症
患童的機率為何？

A:

50%

Q:結節性硬化症患者等是否可取得重
大傷病卡或殘障手？

A
91 9 1

44 45
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Q:你知道該疾病的病患可以申請醫療
補助？

A:

◎那些項目可以申請補助？

1.

2.



4948

◎醫療補助的額度是多少？

1.

2.

1

2

◎申請醫療補助注意事項？

1.

2.

3.

1 p.51

2

3

4 p. 49

4.

04 2255-0177 413
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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
413。
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Q:罕見疾病用藥如何專案申請箋口？

A:

1.

2.

3.

4.

5.

6.

7.

8.

30

02 8590-6666 6879

Q:你如何申請重大傷病卡？

A:行政院衛生ｎ九十一年九月起正式公告將公告罕見

疾病納入全民健保重大傷病範圍蝹且該證明之有效

期限為永久。這意味罕病病患未來因罕病或其相關

治療就醫時可免除自行負擔之醫療費用蝹大大解決

了就醫的障礙。病友尚未取得重大傷病卡者蝹或欲

更正核卡疾病為正確罕見疾病名稱蝹可採以下二種

方式袽

(

)

30

(02)2708-0068 1

543900
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Q:如何換發重大傷病卡？

A: 91 9

5

1-2

14

p.57
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Q：重大傷病證明遺失如何辦理補
發？

A: IC IC

IC

IC

( ) IC

IC

Q：如何申請〈身心障礙手冊〉？

A:1. 

1

2

3

2. 
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Q：如何補發或換發〈身心障礙手
冊〉？

A:
1. 

1

2

3

4

5

2. 

1. 

1

2

3

4

5

2. 

Q：當您的戶籍有異動時

A:
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62 63
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Memo Memo



Memo Memo



Memo Memo



罕見疾病照護手冊－結節性硬化症照護手冊

20 6

(02)2521-0717

http://www.tfrd.org.tw

19343551


