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The Orphan Drug Act
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04 2255-0177 406

02 2521-0717 24

1.

2.

4
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98



1110



1312



1514

91.1.1
91.1.5

90 mg/de 80~110
mg/dl



1716



1918



2120

91.1.1



2322



2524



2726

/ 

Buphenyl
8 / 2

/ 



2928

/ 

Buphenyl
8 / 2

/ 



3130

/ 



3332

1 240

100

(1t) = 5

(1T) = 15

= 3

= 240cc 16

= 454

30
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= 1
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= 2

= 1
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= 5

= 10 15

= 1

= 1 1 240CC

= 4 8 150

= 1 1 240CC

= 3 4 120

= 3 80

70

= 1/4

= 1/2 1/2 1/2 1/2

1/2 1/2 1/2

= 1/4

= 1/4 *

= 1/4 1/4 1/4 1/4

1/4

= 1/4 1/4 1/4 1/4

1/4

= 1/2 * *

= 1 =1

= 1 6 8 1.5

= 1 ( )

= 3

= 3

= 4

= 4 *

= 7

= 10

(* )
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55~75

1

= 1/2

= 1

= 5

= 2~3

= 2

= 5

= 5

1 55~75

= 1/2

= 1

= 1

= 3/4

= 1 240CC

= 2

= 2

= 3

= 1/2

= 1/2

1 25

= 1/2

1 60

= 1

= 1 300

= 1/2

= 1/2

= 1/2

= 1/3

= 1/4

= 2

= 4

= 5

= 6

= 8

= 12

= 15



3938



4140



434242



4544

健保不給付

（經診療醫院為您申請補助之費用，診療醫院

不得向病患預收。）

1.

2.

盛行率

附罕見疾病個案（含疑似病例）報告單

P49 該疾病之摘要 該疾病的文獻參考資

料

503 5



4746

1.

2.

1

2

1.

2.

3.

1 p.49

2

3

4 p. 47

4.

04 2255-0177 406

p.48



4948

1.

2.

3.

(C.C.& Symptom)

Sign

ICD-9

1.

2.

3. 503 5F
FAX:(04) 22591682



5150

行政院衛生署藥

政處

1.

2.

3.

4.

5.

6.

7.

8.

02 2321-0151 616



5352

醫療院所或主治醫師

服務方案單一窗口

行政院衛生署罕見疾病及藥物審議委員會醫療小組

服務方案單一窗口
1) 預先支付病患自付款項
2)

3)

服務方案單一窗口

衛生署國民健康局負擔40％、罕

見疾病基金會負擔40％、病患負擔20％

1. 

2. ( ) p.49

3. p.55

4. p.56

02 2521-0717 11



54

( )

( )

1

(   ) (   )

(

)

( )

200102426001

主治醫師

服務方案單一窗口

服務方案單一窗口

服務方案單一窗口

invoice

55



( )

(   )

( )

( )

( )

( )  

1. 2. 3.

104 52 10

02-25210717 11 02-25673560

5756

p.80-100

「全

民健康保險重大傷病證明申請書」(一式兩

聯，並加蓋醫院關防及醫師章)

身分證正反面影本 戶口名簿影本

30天內的診斷證明書正本

傳真號碼：(02)2708-0068按 1

後，再按文件代碼 5439



5958

91 9

5 *

是

否有期限的限制 1-2

■身份證正反面影本 14

■全民健康保險重大傷病證明申請書

p.61

■三十日內開立之診斷證明書正本

www.nhi.gov.tw/04personal/personal_8.htm

診斷証明書 身分

證正反面影本 戶口名簿影本

*



61

全民健康保險重大傷病證明申請書

60

「全民健康保險重大傷病證明卡遺失補領

申請書」

02-27080068

1 5449



63

罕見疾病病患

62

全民健康保險重大傷病證明申請書



6564

( )

一、一吋半身照片三張。

二、身分證影印本或戶口名簿影印本。

身心障礙者因障礙情況改變自行申請重新鑑定

者，除檢具前項規定之文件外，並應另檢具三

個月內之診斷證明。

p.62

一、向戶籍所在地直轄市區公所或縣市鄉(鎮、

市、區)公所申請。

二、經直轄市區公所或縣市鄉(鎮、市、區)公

所詢視後發給身心障礙者鑑定表。

三、持憑身心障礙者鑑定表至指定之醫療機構

或場所辦理鑑定。

四、鑑定醫療機構或鑑定作業小組應於鑑定後

一個月內，將該鑑定表送達申請人戶籍所

在地之直轄市及縣（市）衛生主管機關。

五、直轄市或縣（市）衛生主管機關核發鑑定

( )

( ) ( )

( )

1.

2.

3.

4.

5.

6.



6766

一、可明確鑑定其肢體或器官永久性缺陷之嬰

幼兒。

二、由染色體、生化學或其他檢查、檢驗確定

為先天性缺陷或先天性染色體、代謝異常

或經中央衛生主管機關認定，因罕見疾病

而致身心功能障礙之嬰幼兒。

依前項第二款情形申請身心障礙者鑑定，

經鑑定為身心障礙但無法區分其等級者，

得先暫予以判定為重度身心障礙。依前項

暫予判定為重度身心障礙者，應於滿三歲

後，再申請鑑定其身心障礙等級。

費用，並將該鑑定表核轉直轄市或縣（市）

社政主管機關依規定製發身心障礙手冊。

植物人或癱瘓在床無法自行至醫療機構辦

理鑑定者，由直轄市或縣(市)衛生主管機

關請鑑定醫療機構指派醫師前往鑑定。第

一項身心障礙者鑑定表之格式，由中央衛

生主管機關定之。



6968

0910014787

1.

1

2

3

2.

1

2

3

1

2

3

http://www.doh.gov.tw/newdoh/90-org/org-1/b5-1/Welcom.html

( )



7170

0910014799



7372

1. 

2. 

3. 

1. 

1

2

3

4

5

2. 

1

2

3

4

5

6

7

8

9

10

11

12

13

14

15 經中央衛生主管機關認定，因罕見疾病而致身

心功能障礙者

16



7574

1. 

1

2

3

4

5

2. 



7776

4. 

5. 

B. 

1. 

2. 

極重度與重度者由政府全額補助；中度者補助二分之

一；輕度者補助四分之一。

A. 

1. 

2. 

3. 



7978

4. 

A. 

a.

70

b.

B. 

a.

b. 

C. 

a.

3. 

C. 

1. 

2. 

3. 



8180

D. 

1. 

287

02 2594-2277 601 604 

http://www.okwork.gov.tw 

c.

b.

D. 

a.

b.

E. 

a.GRE.SAT

b.TOEFL TSE



8382

3. 

4. 

5. 

E. 

1. 

A.

96 20 5 1

02 2732-2966 

http://www.o2u.org.tw/

2. 

02 2720-8889 



8584

B.

C.

D.

3. 

4. 

B.

a.

b.

c.

d. 0.1

2. 

A.



8786

2. 

1. 02 2356-5153

2. 04 933-2616

04 968-0101 5774

3. 02 2365-4361

4. 07 337-3584

F. 

1. 

5. 

6. 



8988

2. 

02 2231-1371

3. 

A. 

a.

b.

H. 

1. 

1. 

2. 

3. 

G. 



9190

A. 

02 2759-7728~9

02 2720-9229

B.

02 2759-7728~9

02 2720-9229

13 30 17 30

02 2762-1609

6. 

A. 

c.

1.

2.

B.

02 2762-1608

163-1 2

4. 

5. 



9392

*

92.3.7 0920002990

ICD-9-CM

01 Urea cycle disorders 270.6

01-1 Citrullinemia 270.6

02 Amino acid metabolic disorders (
Aminoacidopathies) 

270.9

02-01 Homocystinuria 270.4

02-01-1 Hypermethioninemia 270.4

02-02 Cystinosis 270.0

02-03 Nonketotic hyperglycinemia 270.7

02-04 Phenylketonuria 270.1

02-05 Tetrahydrobiopterin deficiency 270.1

02-06 Hereditary tyrosinemia 270.2

02-07 Maple syrup urine disease 270.3

03 Hereditary coproporphyria 277.1

04 Multiple sclerosis 340

05 Gaucher's disease 272.7

06 Wilson's disease 275.1

B. 

C.

08:00 21:00 

D. 

080-080-880

080-080-885

http://vol.moi.gov.tw



9594

ICD-9-CM

15 Angelman syndrome Angelman 759.89

16 Ataxia telangiectasia 334.8

17 Cockayne syndrome Cockayne 759.89

18 Duchenne muscular dystrophy 359.1

19 Glycogen storage disease 271.0

20 GM1/GM2 gangliosidosis GM1/GM2 330.1

21 Hereditary epidermolysis bullosa 757.39

22 Huntington disease Huntington's
chorea)

333.4

23 Hutchinson Gilford progeria syndrome 259.8

24 Ichthyosis, lamellar recessive 757.1

25 Kenny-Caffey syndrome Kenny-Caffey 759.89

26 Lesch-Nyhan syndrome Lesch-Nyhan 277.2

27 Lowe syndrome Lowe 270.8

28 Mucopolysaccharidoses 277.5

29 Osteogenesis imperfecta 756.51

30 Pseudohypoparathyroidism 275.49

ICD-9-CM

07 Nesidioblastosis 211.7

08 Amyotrophic lateral sclerosis (ALS) 335.20

09 Organic acidemias 270.9

09-01 Isovaleric acidemia 270.3

09-02 Glutaric aciduria type I, II 270.9

09-03 Propionic acidemia 270.3

09-04 Methylmalonic acidemia 270.3

09-05 3-Hydroxy-3-methyl-glutaric acidemia
3- -3-

270.9

10 Galactosemia 271.1

11 Fatty acid oxidation defect 272.9

11-01 Carnitine deficiency syndrome, primary 272.9

12 Mitochondrial defect 277.9

12-01 Kearns-Sayre syndrome Kearns-Sayre 277.9

12-02 Leigh disease Leigh 330.8

12-03 MELAS MELAS 758.89

13 Aarskog-Scott syndrome Aarskog-Scott 759.89

14 Achondroplasia 756.4



9796

44 Cleidocranial dysplasia 755.59

45 DiGeorge's syndrome DiGeorge's 279.11
46 Homozygous familial

hypercholesterolemia 272.0

47 Fucosidosis 271.8

48 PAH type PKU combine with Sucrase-
isomaltase deficiency 271.3+270.1

49 Nemaline Rod Myopathy  Nemaline 359.0

50 Fibrodysplasia Ossificans Progressiva 728.11

ICD-9-CM

51 Menkes syndrome Menkes 275.1

52 Fabry disease Fabry 272.7

53 Prader-Willi syndrome Prader-Willi 759.81

54 Niemann-Pick Niemann-Pick 272.7

55 Tricho-hepato-enteric syndrome 759.7

56 Collodion baby 757.1

57 Harlequin ichthyosis 757.1

58 Bullous Congenital ichthyosiform
erythoderma 757.1

42-02 Nitroacetylglutamate synthetase
deficiency, NAG synthetase deficiency 270.6

42-03 Ornithine transcarbamylase deficiency
270.6

43 Apert syndrome 755.55

ICD-9-CM

31 Rett syndrome 330.8

32 Spinal muscular atrophy 335.10

33 Spinocerebellar ataxia 334.3

34 Sulfite oxidase deficiency

35 Thalassemia major

270.0

282.4

36 Tuberous sclerosis 759.5

37 Waardenburg syndrome 270.2

38 X-linked hypophosphatemic rickets 275.3

39 Zellweger syndrome Zellweger 277.9

40 Progressive intrahepatic cholestasis PFIC 751.69

41 Inborn errors of bile acid synthesis 277.9

42 Primary Paget disease 731.0



9998

69 Ectodermal Dysplasias 757.31

70 Beckwith Wiedemann syndrome
Beckwith Wiedemann

759.89

71 Congenital insensitivity to pain with
anhidrosis (CIPA) 705.0

72 Wolfram syndrome DIDMOAD
Wolfram

277.9

73 Adrenoleukodystrophy 272.7

74 McCune Albright syndrome McCune
Albright 

756.59

75 Crouzon syndrome Crouzon 755.55

76 Thrombasthenia 287.1

77 Schwartz Jampel syndrome Schwartz
Jampel

756.89

78 Fraser syndrome Fraser 759.89

* 91.11.20 78 98

www.bhp.doh.

gov.tw www.tfrd.org.tw

*

ICD-9-CM

63 Sialidosis 272.7

64 Alstrom Syndrome Alstrom 759.2

65 Chronic primary granulomatous disease
279.3

66 Persistent hyperinsulinemic hypoglycemia
of infancy (PHHI) 251.1

67 Familial hyperchylomicronemia 272.3

68 W A G R syndrome (Wilms' tumor-
Aniridia-Genitourinary Anomalies-mental
Retardation)

W A G R
759.89

ICD-9-CM

59 Laron syndrome Laron Dwarfism
Laron 

259.4

60 Smith-Lemli-Opitz syndrome Smith-
Lemli-Opitz

272.8

61 Bardet-Biedl syndrome Bardet-Biedl 759.89

62 Larsen syndrome Larsen 755.8



101100

23 04 2473-9595

135 04 723-8595

138 06 235-3535

386 07 342-2121

100 07 342-1100

123 07 731-7123

707 038 561-825

7 02 2312-3456

201 02 2871-2121

12 02 2391-6471

161 02 8792-3311

92 02 2543-3535

5 03 328-1200

160 04 2359-2525

2 04 2205-2121



103102

5 5 02 2356-5181 84

52 049 256-0030 

049 256-0028 

1 02 2720-8889

02 2759-7728

2 2 07 336-8333

07 337-3390

10 4 02 2960-5111 506

1 02 2426-1692

02 2420-1122 278 290 

15 1 02 2382-5788

525 03 438-1111

66 04 258-3988

96 06 224-5678

157 07 323-3123

36 038 332-111



105104

416 04 722-2151 0752 

300 049 222-2347

049 222-2106 9 561

515 05 532-3395 

1 05 362-0900 

160 05 225-4321 256

05 225-3351

36 06 635-1210

6 7 06 390-1404

06 390-1416

451 039 364-567

039 357-218 

1 03 335-2578

03 336-5476 

10 03 551-8101 

120 03 521-6121 395 375 

03 562-3685 

100 037 322-150

037 333-075

36 04 2527-0241

100 4 10 04 2227-2447



107106

52 10 02 2521-0717

2 04 2205-2121 1561

208 7 02 2314-7035

357 02 2503-2125

63 03 857-4362

201 9 512 02 2876-7181

20 35 02 2880-6686

1 2 02 2389-1250

132 07 747-7611

07 746-6843

527 08 732-0415 375

08 732-6267

276 089 326-141

089 350-731

17 038 223-874

038 230-397

32 06 927-4400 

60 0823 22897

0823 25641

76 0836 22485

0836 22381



109108

9

04 2639-2046

76 5 07 226-6480

366 8 2 07 537-7746

101 140 64-8 02 2931-5235

290 10-2

05 551-8011 242

81 7

02 27926319

56 13 1 02 2820-1357

184 18 5

04 2535-1880

12-3 5 2 02 2522-4036

70 2 1 02 2727-0907

276 04 2212-1260

52 10 02 2521-0718

26 04 314-4353

58 3 3

07 380-0566

790 19 1

02 2346-5497





52 10

(02)25210717

//www.tfrd.org.tw

19343551

罕見疾病健康護照


