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本會自1999年6月創立至今，過去在幾任

董事長以及所有董監事的領導下，基金會從無

到有，一路以罕病服務為志業，發心默默而運

籌前瞻，如今成果斐然。

今年3月，本會依照組織章程進行第七屆

董監事改選，董事長由馬偕紀念醫院罕病中心

主任暨小兒科部資深主治醫師林炫沛教授接

棒，感謝眾志認同，全體董監事續任，包括董

事李宗德律師、吳義春董事長、胡務亮教授、

陳莉茵創辦人、陳垣崇院士、曾敏傑教授、劉

玉貞女士、蔡輔仁副校長以及監事陳允平董事

長、趙美琴教授、蔡元鎮理事長，而本會陳冠

如代理執行長則真除為第七屆執行長；未來本

會將繼續扶持病友開發需求、落實服務全面到

位，同時強力推動籌設福利家園，站穩腳步開

創嶄新的局面。

林炫沛董事長的話
愛 讓我們勇敢前行 

態度 帶我們超越挑戰

一轉眼，罕見疾病基金會已即將滿18歲

了。

或許大眾對我的認識，多著眼在臨床上的

表現，然而一路走來，我全心投入遺傳疾病研

究，更以身為罕見疾病基金會的創會董事之一

感到熱情與榮幸，衷心感佩這麼多同仁、志工

與各方貴人，不計名利貢獻所長，認同基金會

自創辦以來的作為，因為愛與基金會的存在，

讓病友活的不一樣，甚慰這份價值與使命如

初。

我來自中部「樹仔腳」的傳統家庭，過去

第七屆林炫沛董事長與新團隊上任

台灣醫療環境曾經缺乏，歷經改革與進步，及

至後來行醫投入小兒遺傳專科領域，陪伴每個

病友家庭走過診斷、治療及長期照護的歷程，

都讓我深刻體會生命的脆弱，卻也敬佩每一位

積極面對的鬥士，這些生命的良師，讓我明白

自己的使命，樂意奉獻而感到意義無窮；後來

赴美研修，因緣結識了攜罕病兒千里尋醫的陳

莉茵女士；返國後，復又因診治了子凡小弟而

與曾敏傑教授結緣，得知莉茵和敏傑不斷的奔

走募款成立財團法人罕見疾病基金會，以倡議

立法、病友服務為重點目標，從各方面著手，

建立罕病防治觀念，我非常感佩並且戮力支

持。

1999年基金會成立迄今，已經成為守護

台灣罕病弱勢的指標性團體，現在從敏傑手上

接棒，如何謹守創會理念與組織使命，強化議

題行銷、持續提供各項溫暖專業的直接服務，

同時全力推動落成福利家園願景，將是我和團

隊努力的方向。我始終相信，人們無法絕對掌

控何事發生，但可以選擇如何回應，只要擁有

正確的態度，就能超越所面對的任何挑戰，一

起共勉之。希望永遠抱持熱情陪伴我們一路走

過，期待基金會更好的朋友們，都能繼續地給

我們支持、鼓勵和指導！

文/本刊

▲林炫沛董事長（中）與董監事們合影。
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2016年上半年福利家園土地完成變更編

定後，與規劃階段的建築師之合作亦告一段

落。建築設計的工作，亟需一個能將福利家園

的理想付諸實現的團隊接續完成。

在本會創會董事李宗德律師的引薦下，與

設計故宮南院、新竹高鐵站、蘭陽博物館、法

鼓山農禪寺等指標建築的姚仁喜建築師團隊展

開密集的討論和協商，於去年12月底完成議

約，今年1月簽約，正式委託姚仁喜|大元建築

工場（大元聯合建築師事務所）負責設計及監

造福利家園。

姚 建 築 師 榮 獲 國 內 外 眾 多 獎 項 ， 包 括

2007年國家文藝獎建築類獎項、2014年獲頒

美國建築師協會榮譽院士等，其創新的設計思

維，將建築與在地人文、歷史、地景融合，以

獨特的美學創造出饒富詩意的作品，無論是如

水墨靈動的故宮南院、弧形流線的新竹高鐵

站、如磐石挺立的蘭陽博物館、充滿靜謐禪意

的農禪寺，都具有空間會說話，及與環境對話

的特色。

本會與大元經過多次的意見交換，大元

於3月上旬進行基本設計簡報。姚建築師從去

機構化、去標準化、去功能化、去單一化的想

法出發，希望創造一個超現實、類夢境、個別

化、多樣化的園區，建造「打破既有現實的類

烏托邦小鎮」的福利家園，一個超越現實的夢

想莊園。

更具體的說，病友進入園區後，首先映

入眼簾的是一片樹林，有一棟建物被樹林包覆

著，並利用動線設計及南北地形的高度落差，

創造一個多層次的感官經驗；從高處往低處望

去，不盡然能看到全貌，增加「柳暗花明又一

村」的趣味。

主要建築群位於地勢較低的區域，不同高

低、色彩的斜屋頂建物，錯落在不同位置，由

半戶外廊道串連各棟建物，遂又形成花園、廣

場與庭院。

一個有森林、聚落、高塔、流水、藍天、

綠意的福利家園，希望讓病友家庭暫時忘卻世

俗的煩憂；透過完善的軟硬體設施，幫助他們

整理思緒和轉換心境，療癒身心靈，並留下深

刻記憶，蓄積繼續面對生命挑戰的能量。

福利家園作為一個身心障礙福利服務中

心，將提供多元的支持性服務。隨著大元提出

的基本設計於5月確認，未來的建設藍圖漸趨

清晰，我們也會融入順應自然及友善土地等理

念，建構一個適合悠游、交流、分享的有機園

區。

有了國際級建築師團隊的加入，落實福利

家園的理想指日可待，期能為建築界和社福界

創造一個「罕見」的人性化空間與環境；就如

同一閃一閃的螢光，點亮所有罕病家庭心中的

那盞燈。

文/本刊

▲姚仁喜建築師（右）說明福利家園的設計理念。 

罕見的夢幻莊園
本會委託姚仁喜|大元建築工場設計和監造
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台灣之光王建民，這位家喻戶曉、連續兩

年19勝的輝煌戰績，曾是美國大聯盟紐約洋基

隊的王牌ACE，他那又重又沉的伸卡球讓不少

大聯盟強打吃盡苦頭，也讓他博得「滾地球大

師」的美名。只要王建民贏球，隔天一定是媒

體的頭版，更是棒球壇上的傳奇英雄，他的沉

穩內斂，堅持把事情做到盡善盡美，是眾人學

習仿效的榜樣。

曹竣崵，曾是日本中日龍隊的強投，回

國投入中華職棒後，創下連三場完封的驚人紀

錄，所以有「曹三封」、「曹大帥」之稱。他

曾在新人球季時一舉奪下當年的年度MVP第一

人，目前則投入新北市成棒隊的執教工作，持

續為台灣棒球盡心盡力。

曹教練因去年罕病公益籃球賽，與本會

結緣，這是他首次接觸罕病的孩子，看見他為

了讓病友能投籃得分，直接將孩子扛在肩上，

那感人的一幕至今令人難忘。自此，他開始積

極投入本會的公益活動，包括富邦公益路跑晶

片募集，與伊梓帆共同號召民眾跑步累積里程

數助罕病，並號召新北市成棒隊的周正雄總教

練、葉詠捷、李育儒選手，一同參與首屆罕病

樂樂棒球營活動，讓大家有個難忘的棒球饗

宴。

2017年初，他邀請到王建民等職棒球

星，共捐出28件簽名球具參與愛心競標的公

益活動，王建民的簽名球衣與釘鞋為本會募到

100萬元的高價，為罕見疾病醫療照護募得基

金。

身為爸爸的王建民與曹竣崵，他們深知照

顧孩子的辛勞與壓力，更遑論是罕病家庭。在

展逸國際協助下，王建民在飛往美國自主訓練

2017公益代言人王建民 曹竣崵

前夕，特別抽空參與本會公益平面廣告拍攝，

曹教練更是義不容辭地響應，當天兩大巨星連

袂登場，拍攝現場擠滿了想要一睹風采的病

友、家屬與工作人員，參與拍攝的病友小佑、

小瀚、恩恩及阿棠，更是興奮不已，期待與偶

像的見面。

一身輕裝的王建民依舊羞澀靦腆，親切

的跟大家打招呼，梳化過程中，曹教練也主動

跟他解釋此次拍攝內容，在專業攝影師引導下

進行，由於病友們無法長時期專注鏡頭前，

他們也都很體諒地為病友爭取休息時間，當天

兩位球星獻出難得同台錄製的關懷影片與廣播

廣告，王建民認真地在一旁反覆練習滿滿的台

詞，讓我們看見他的細心與謹慎。

此次公益合作，王建民與曹竣崵特別呼

籲：罕見疾病並不會傳染，期許社會大眾敞開

心胸，共同來關心罕病，誠摯邀請各界朋友一

起籌募「罕見疾病醫療照護基金」以及透過

「9527愛心碼（揪有愛心）」為罕病家庭募集

電子發票，一同給予罕病朋友們最真誠的支持

與鼓勵。

文/活動公關組

▲王建民（右）、曹竣崵（左）一同為罕病兒加油。  
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SOGO「SO GOOD好小孩少年楷模」自

2011年開辦至今，獎勵多名兒少楷模，罕見

疾病基金會獲邀擔任2016年第六屆「SO GOOD

好小孩少年楷模」的愛心協辦單位，共同發掘

各領域的好小孩及少年楷模。

每年活動開跑後，各社福團體、機關學校

都會積極推薦人選，不管因疾病、家境清寒甚

至是偏鄉的孩子，都能透過此深具意義的徵選

活動，讓更多民眾看見這些感動至深的故事，

同時也鼓舞這群孩子們積極向前的信心。

本屆徵選主題為「夢想」，22位獲獎的

學童中，罕病的孩子包括：陳彥廷（威廉斯氏

症候群）、黃暄雅（色素失調症）、曾竑庭

（克魯松氏症候群）及吳兆峰（骨質石化症）

4位孩子獲獎，其中彥廷的故事更拍成短片

《乘著樂音飛翔的罕病少年》（https://goo.gl/

ZxtnOG），藉此希望讓更多人認識這群罕見孩

子積極、努力向上的故事。

「骨」舞人心　「視」現夢想

就讀小學六年級的兆峰，常會讓人誤以

為只有小二，因罹患骨質石化症，致使他的骨

骼又硬又脆，身高成長緩慢外，還需留意減少

碰撞的狀況發生。因疾病關係，骨頭空隙變窄

而受壓迫及侵犯，影響他的視神經發展，視力

退化情形可能會隨病情進展日趨嚴重，但兆峰

絲毫不因疾病侷限他對於棒球活動及音樂的熱

愛，勇敢嘗試各種挑戰，積極參與臺語演講、

合唱團、彈鋼琴、視障才藝競賽等活動，謹記

著父母曾說過：不可以因為自己生病，就覺得

要有特殊待遇，應該要更認真負責、更獨立自

主。

SO GOOD好小孩少年楷模

樂觀的兆峰，自知視力缺陷、身高成長緩

慢，仍想打破各項里程碑，尤其是棒球運動，

希望透過自己的表現，讓大家認識罕見疾病這

個大家庭，未來兆峰亦會積極面對疾病的考

驗，勇於突破各種難關。

音符環繞　屏除輿論

患有克魯松氏症候群的竑庭，目前就讀音

樂班，擅長鋼琴及打擊。甫出生後因外觀明顯

異常、氣切造口，讓竑庭常受到他人的注目，

難過、生氣、在意他人的議論，所幸父母時常

幫竑庭作心理建設－外表特別不是病，心靈生

病才是最可怕的。遇到不友善的言語時，鼓勵

他將不好感受表達出來，讓他漸漸接納自己的

特別，強壯自我的心靈。

熱愛音樂的竑庭，時常沉浸於音符中，因

家中環境不允許添購樂器，在醫院或外面看到

大鋼琴時，竑庭就會主動詢問是否可以彈奏，

把握任何可以練習的機會，音樂已成為竑庭不

可或缺的同伴。未來竑庭希望能用音樂幫助其

他身障者，讓大家體會音樂的能量。

文/劉丹琪（研究企劃組專員）

▲恭喜優秀的罕病孩子獲獎。 
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▲彥廷（右）的父母用心啟發音樂的無限潛能。

自告奮勇　熱心助人

活潑可愛的暄雅是患有色素失調症的小

病友，學校老師誇讚他是個關懷同學且熱心服

務的學生，學習上自動自發、深負使命感的孩

子。擅長珠心算、歌唱與繪畫的暄雅，積極參

與基金會表演工作坊的活動，希望透過大大小

小的公開表演及勸募活動，讓大家更為認識罕

見疾病，用自己小小的力量，幫助更多有需要

的人。

長期參加基金會活動的暄雅，認識其他不

同罕見疾病的病友們，曾童言童語說道：「我

覺得自己很幸運，沒有因為罕見疾病造成身體

上的不便，看見許多比我更辛苦、身體更不方

便的人，我想要幫忙他們。」也曾參與過捐髮

活動，作為捐髮天使的她，將長髮提供予癌症

患者製作假髮，發揮小小的善念，希望能創造

有愛的社會關係。

用音樂養份　灌溉燦爛的笑容

有著燦爛笑容的彥廷，甫出生時因缺氧意

外，影響他在大小動作、語言及智力發展較其

他同齡孩子緩慢，但彥廷不因此感到沮喪，雖

患有威廉斯氏症候群這項罕見疾病，每天仍然

笑容滿面地面對各種挑戰；學音樂的媽媽細心

帶領著彥廷體驗音樂，藉由音樂復健、治療，

發覺彥廷對聲音有較高的敏銳度，儘管不會視

譜，卻能在聽過幾次旋律後，彈奏出節奏鮮明

的樂曲，不論是兒歌、流行歌曲、古典音樂，

甚至能自創出優美的樂曲，在這過程中，家人

不失為彥廷最明亮的指引與啟發。

音樂是彥廷心靈的出口，透過音樂的陶

冶，學習口語及情緒的表達。在學校亦常常代

表特教班參加學校各種活動，如啦啦隊、亞特

盃運動競賽、聖誕點燈、才藝表演等活動；在

中區天籟合唱團時，藉由音樂結交到許多好朋

友，時常將單純而美好的樂音分享出去；透過

他的演奏及公益演出，期盼讓更多聆聽者能感

受到他欲傳達的溫暖與幸福。

除了上述4位罕病學子獲獎外，2014年的

得主郭郁瑄（先天性靜脈畸形骨肥大症候群）

亦以特別獎受邀至現場。病友們不畏疾病為他

們帶來的侷限，在這框架中積極展現自我的興

趣與才能，欣見他們不斷挑戰自我，突破疾病

的困阻，走出自己璀璨的夢想之路。再次恭賀

彥廷、暄雅、竑庭、兆峰及郁瑄榮獲2016年

第六屆「SO GOOD好小孩少年楷模」，繼續創

造你們無限的可能。
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本會自2000年投入「二代新生兒篩檢先

導計畫」，規劃「建置罕見疾病防治網絡」，

針對部分地區一般民眾試辦，以落實早期發現

早期治療。2003年起，則針對原住民及低收

入戶進行全面性補助；2006年，政府將法定

新生兒篩檢項目由原先5項增為11項，若家長

簽署同意書，即可獲知26種疾病篩檢結果，除

擴大補助項目外，還定額補助一般戶，全額補

助出生於山地、離島或偏遠地區醫院機構新生

兒篩檢費用。

由於衛福部補助對象未能涵蓋所有原住

民及經濟弱勢家庭新生兒，本會將原住民二代

新生兒篩檢納入補助，再分別於2008、2011

年，開辦龐貝氏症及嚴重型複合型免疫缺乏症

（SCID）新生兒篩檢費用之補助，盼能嘉惠更

多弱勢家庭及擴展罕病防治的精神。

「二代新生兒篩檢」方案自2000～2016

年共補助新生兒156,882人次，補助金額達

28,217,970元。本會長期與三大篩檢中心共同

合作，包括臺大醫院新生兒篩檢中心、台北病

理中心及中華民國衛生保健基金會附設醫事檢

驗所，推展原住民及低收入戶之Tandem Mass

串聯質譜儀新生兒篩檢，期透過篩檢發現罕

病，以提供適當的治療。

由於僅有出生於山地、離島或偏遠地區醫

院機構的新生兒篩檢費用，有政府全額補助，

故仍有具原住民身分的父母須負擔部分費用，

有些家長可能因此而不作篩檢。為了促進原住

民新生兒都能順利篩檢，本會積極尋求社會大

眾的愛心支持，今獲得國際扶輪台北雙連扶輪

社的認同，扶輪社成員皆為社會菁英，在企業

經營領域領先同業，關懷社會弱勢更不遺餘

二代新生兒篩檢　
           為新生兒健康把關

力。

從過去國際扶輪致力於「根除小兒麻痺計

畫」，即可了解他們將「疾病預防」列為重要

任務之一，經台北雙連扶輪社將近一年的努力

與重視，終獲得國際扶輪贊助新台幣約190萬

元經費，作為本會2017年原住民新生兒篩檢費

用及宣導之用。透過國際扶輪社的愛心支持，

將以活動宣導篩檢資訊，協助偏鄉地區獲得資

源，擴大嘉惠更多的弱勢朋友，幫助到每一個

原住民家庭，進而影響南島國家新生兒篩檢政

策，將罕見疾病防治傳播至世界各地，提升罕

病防治新層次。

本會持續為新生兒的健康把關，更同步積

極於政策的宣導及倡議，落實新生兒篩檢，作

為罕見疾病之防治。由於醫療技術日新月異，

檢驗項目陸續推陳出新，本會將秉持促進罕病

防治之宗旨，致力將最新最有效的篩檢技術納

入補助，一同為台灣新生兒的健康把關。

個案故事

小 婕 媽 媽 回 憶 起 當 年 小 婕 甫 出 生 沒 多

久，就出現嘔吐、溢奶、昏迷，甚至呼吸停止

的情形，媽媽至今心中仍充滿惶恐與不安，

文/劉兆純（醫療服務組專員）

▲取得新生兒腳後跟血，製作血片後，進一步利用儀器檢測。 
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不禁問：「我的小孩究竟怎麼了？怎麼會這

樣……」

小婕的狀況也讓醫師束手無策，轉診到

大醫院後仍查不出病因。所幸小婕剛出生時有

接受新生兒篩檢，就在大家都不知道該如何是

好之下，篩檢結果出爐，確診她罹患了罕見疾

病——「楓糖尿症」。

「楓糖尿症？這是什麼病？連聽都沒聽

過。」媽媽談起當時到大醫院，孩子的情況非

常危急，不僅立刻被送進加護病房，還一住就

是半年。這段期間，為了周全小婕與大女兒的

照顧，媽媽常常家裡、醫院兩邊跑，蠟燭兩頭

燒，沒有多餘的心力思考未來，只希望小婕能

夠過健康痊癒。

大部分的罕病家庭，在醫師確診疾病後，

家屬及病友往往會出現諸如悲傷、怨天尤人、

拒絕承認等情緒反應，小婕媽媽也不例外，她

無法接受孩子罹病，仍期待著她的病會復元，

將她視為一般孩子在照顧，然而楓糖尿症必需

要嚴格遵行低蛋白的飲食控制，在欠缺嚴格的

飲食控制下，小婕開始大病、小病不斷的反覆

入院。

有天，小婕又吃了不該吃的食物，而再

度入院，當時醫師知道小婕未受到正確的飲

食照顧後，心急的痛斥小婕

媽媽：「你知道原本可以好

好 長 大 的 孩 子 ， 因 為 你 的

疏 忽 ， 卻 被 你 養 到 快 死 掉

了！」當下，小婕媽媽才驚

覺，她不能再逃避面對這個

罕見疾病，心中下了決定：

「我如果再繼續忽視，小婕

真的會離開我，我要好好的振作，和孩子一起

勇敢面對這個疾病」。

在媽媽的用心下，這3年來小婕的病況有

很大的進展，每星期媽媽都會帶小婕到醫院復

健、語言治療，在家也會拉筋、鬆筋，讓小婕

的步行有很大的進步，漸漸有了基礎的口語表

達。目前就讀特教班的小婕性格開朗、笑口常

開，就連老師都誇讚她在班上人緣好，讓媽媽

非常欣慰。

每位孩子都是父母的心肝寶貝，也是父

母最深的牽掛，罕病的預防其實能夠遵循三部

曲：1.自我檢視家族史；2.產前診斷；3.新生

兒篩檢。透過層層把關，讓每個家庭，都能實

現生育健康孩子的期盼，即使面對罹患罕病的

孩子，也能及早作好準備，給予最適當的照護

與疼愛，降低罕見疾病對每個家庭的衝擊和傷

害，勇敢面對疾病。

▲笑口常開的小婕為楓糖尿症小病友。 

▲取得新生兒腳後跟血，製作血片後，進一步利用儀器檢測。
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點燃希望

本會自2008年開創「罕病家庭訪視關懷

慰問試辦方案」，北部總會及中、南部辦事

處每年於端午節期間展開關懷訪視，方案開

辦至今，已執行10年，共訪視399人次。今年

的端午訪視共走訪北、中、南地區共12個縣

市，訪視了Netherton症候群、白胺酸代謝異

常、Joubert氏症候群、WAGR症候群等33種

病類，共40位病友。這些家庭大多為經濟弱

勢、病類人數稀少或鮮少與本會接觸者，透

過本會社工及遺傳諮詢員的拜訪，深入了解

罕病家庭需求，以提供最適切的資源連結及

服務，亦希望在端午佳節期間，帶給病友家

庭濃濃的人情味。

舞出堅定、真情與深情

今年母親節與端午節恰好適逢五月，訪視

的同時，除了傳遞佳節香氣外，也是感恩母親

不分晝夜的辛勞，本次的端午訪視中，有不少

即是母代父職的雙重角色撐起家庭，亦或是照

顧多人罹病的堅強女性。

阿義太太，纖瘦、笑容可掬，待人和善客

氣，很難想像在她肩上扛著重擔，照顧同樣患

有亨丁頓氏舞蹈症的先生與兒子。當阿義壯年

時，開始隱隱浮現出阿義媽媽晚年的步態，這

讓他們夫妻倆深感恐懼，緊張的壓力讓阿義太

太開始尋求身心科幫助。隨著阿義疾病退化，

才漸熟悉阿義狀況時，大學剛畢業的兒子，也

緩緩出現憂鬱症狀，身為母親的她沒有多餘的

時間思考，馬上帶兒子去作檢驗，得知結果

後，她在短暫的憂愁後，開始放慢腳步，每一

天都用心陪伴兒子，她說以前的自己是為他人

而活，現在的她了解要為自己活，才能放下。

文/台北總會、南部辦事處

端午佳節　溫馨走訪

助罕病家庭　克服危機

每逢端午節前夕，基金會同仁即會走訪

散居各地的病友家庭，以實地走訪，了解病友

的身體及家庭概況，發現他們的醫療及生活需

求。

南區今年走訪地點，遠至台南白河，南至

屏東獅子，其中我們來到了牛奶蜜棗盛產地—

屏東高樹，拜訪苯酮尿症小屏的家。小屏家為

傳統瓦屋，2015年初因連日大雨，屋頂大規

模塌陷、屋內嚴重積水，修繕費用讓小屏一家

人深感壓力。考量案家因風災以致經濟陷入困

境，為穩定病友的生活，本會提供急難補助，

幫助他們度過危難時刻。

本次拜訪，小屏媽媽分享著家有罕病兒

的心路歷程，兒時病況不定，隨時都要直奔醫

院，小屏的疾病需要使用特殊奶粉、藥物與飲

食控制，增添照顧上的難度，所幸，小屏的狀

況隨著年歲增長趨於穩定，如今將從高職畢業

的小屏，準備踏入人生另一階段的里程碑。父

母雖不捨小屏患病，然生命的韌度卻是因勇敢

及坦然面對而越來越強壯，看在小屏父母眼

裡，深感欣慰！ 

以每次走訪病家的經驗，讓工作人員對於

病家生活樣貌更為瞭解，亦有助於基金會規劃

服務方案時更臻完備，在此致上本會最真誠的

關懷與祝福！

▲訪視亨丁頓氏舞蹈症病友，期為病家鼓勵打氣。


