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自2013年二代健保實施後，罕見疾病新

藥被健保收載的比例大幅下降，主因新藥定價

昂貴，政府推託給健保財務困難而不給付，讓

人焦急又失望。

2022年9月，本會籌辦一系列「罕見疾病

醫療照護之挑戰與前瞻」倡議活動，包含焦點

座談、論壇、記者會及系列媒體露出；2023

年的罕病日亦召開「呼籲落實新藥預算倡議記

者會」，不斷敦促政府及時給付，希能落實：

（1）提高罕藥給付率；（2）縮短罕藥等待給

付時間；（3）貫徹執行罕藥專款預算；（4）

盡速審查罕病新藥等議題。

經過雙方多次溝通，今年，健保署除了

提出寬列罕藥健保預算之美意，使罕藥專款有

增加的空間，更欣見截至10月1日，有10個罕

病新藥陸續給付生效，有些舊藥也擴增給付範

圍，讓許多病友受惠。長年的倡議結果，終獲

政府實質回應，本會由衷感謝。

健保給付對病友、家族意義重大

今年通過眾多給付的罕病新藥中，以治療

脊髓性肌肉萎縮症（SMA）的基因治療藥物最

受關注，不僅僅是因為此藥為健保首次納入給

付的基因治療藥物，更創健保給付最高單價紀

錄：一劑4,900萬元。這是一項意義非凡的里

程碑，也因此引發各界討論。

此藥目前只限定6個月以下發病確診的嬰

兒使用，所以人數少、且是最嚴重的型別。基

因治療就是改變其基因缺損，希望這一針打下

去，能讓寶寶的人生跟正常人一樣。健保署也

出面表示：此藥雖然單價很高，但攤平到嬰兒

一生的健康、生活品質、生產力、及對家人親

屬的影響等，一劑4,900萬元，以療後餘命60

歲估算，平均一年約80萬，應該值得。而且健

保為了減少一次性支付對財務衝擊及對其他給

付的排擠作用，已經與廠商達成協議，採用分

七期付款的新例。

除了SMA的基因治療藥物外，另一個治

療家族性澱粉樣多發性神經病變（FAP）的罕

藥，也在病人及家屬等了逾4年，運用各種管

道多次爭取、兩度進入健保共同擬訂會議後，

終於在去年底通過、今年5月1日生效給付。

這讓此一顯性遺傳疾病的家族帶來希望，也期

盼能因此讓病友家族中育齡的家人願意接受檢

驗，以進一步預防疾病遺傳給下一代。

根本問題仍存在　盼從制度面改革

科技日新月異，有了第一個罕病基因治療

藥物，將來勢必有更多創新治療問世，但新藥

在認定乃至通過給付的過程所面臨的問題並沒

有消失，本會認為仍需就程序及制度面提出根

本解決之道。

鑑此，本會今年邀集罕病、健保及醫療倫

理領域的專家學者，召集焦點座談、蒐集各國

資料，期能釐清問題、研商解方，於年底醞釀

一份罕藥給付政策建言白皮書，提供政府更貼

切的政策建議。

文/本刊

欣見新藥加速通過　
盼與政府繼續努力

罕藥倡議行動後續追蹤
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總統教育獎每年皆遴選出具不畏艱難逆境、奮發圖強、勇渡難關精神的學子們，加以褒獎。

2023年共351名學子獲得推薦，經過初選、複審，今年共有56位青衿學子獲獎，而其中欣見7名罕

病學子獲此殊榮，以下將介紹罕病學子突破疾病囹圄、不甘雌伏的生命故事。

琴聲悠揚　奏出生命樂章

一個罕病就已十分辛苦，而泓宇竟同時罹

患「粒線體代謝異常」和「短鏈脂肪酸去氫酵

素缺乏症」兩種罕病。出生至今住院頻繁，每

晚都要使用呼吸器和氧氣機才能安心入睡。 

泓宇認真向學，偶然間他在教會發現音樂

帶來一股療癒力量，開啟與小提琴的緣分，愛

上拉琴，更勤奮練琴。 

而後，泓宇在市賽和全國音樂比賽獲獎，

更難能可貴是，他常常到醫院、教會、甚至罕

見疾病基金會參與公益演出，期盼用琴聲傳

愛，以音樂療癒他人。

接納自我　走出生命困境

家住嘉義的冠庭自小罹患脊髓性肌肉萎縮

症（SMA），因此他的下肢肌力不足、關節攣

縮變形、脊椎側彎；他行動不便，依靠輪椅行

動，更需要定期復健以減緩疾病帶來的退化。

原先冠庭曾因為疾病感到失落，然而冠庭

媽媽從不放棄，加上在老師的鼓勵下，冠庭參

加了校內閩南語比賽，重拾信心，並開啟他征

戰閩南語界的生涯！去年喜獲全國語文競賽本

土語讀者劇場優等殊榮。

對冠庭而言，父母不計回報的付出、學校

老師誨人不倦的教導與同儕體貼入微的陪伴，

都是他成長茁壯的養分。

2023總統教育獎　
罕病學子卓爾不群

▲泓宇（右）參加各種公益演出，以琴聲激勵他人。▲冠庭（右）因優秀的台語能力，喜獲總統教育獎。

文/本刊
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無法行動　就用聲音開啟征途

可愛甜美的沐晴，因脊髓性肌肉萎縮症

（SMA）而無法行走，但「口說」的部分，舉

凡歌唱、演說比賽，沐晴表現的是可圈可點。

沐晴喜愛音樂，主動參加學校合唱團，

團體賽更是奪下諸多獎項。同時她還是位客家

話達人，因熟悉客語而經常代表學校參賽，包

括：臺南市語言競賽、台南市小小解說員競

賽、全國客家藝文競賽，不論什麼樣的賽事都

難不倒她。

獲得2023總統教育獎國小組，沐晴表示

自己將更加認真，也期許能盡綿薄之力為罕病

病友發聲。

奮力揮拍　勇奪無數佳績

羽球場上，有個小小人兒正在奔馳、揮

拍、擊打，高聲吶喊中又奪下一面獎牌──她

是于嫣。于嫣患有軟骨發育不全症，她的四肢

較為短小、頭圍較大，但在球場上卻比一般人

更矯捷敏銳。

于嫣接觸羽球的契機，可是一樁軼聞，原

▲沐晴（右三）傑出的口說能力，讓審查委員刮目相看。

本只是去湊身障波力盃人數的她，第一次參賽

就旗開得勝，就此開啟羽球生涯。如今，于嫣

代表國家至西班牙、泰國、巴西、巴林等參加

國際級賽事，是女雙銅牌和銀牌的常勝軍！于

嫣獲得總統教育獎高中組，實至名歸，也讓社

會各界看見罕病學子的無窮潛力。

揮灑生命色彩　再現人生霓虹

千晴將藝術天賦盡情揮灑在畫布上，完成

一幅幅精采絕倫的作品，分別於全國學生美術

比賽初賽拿下佳作，及臺東生活美學館的「美

學卓越獎」。

對千晴而言，繪圖不僅是個人興趣，也

是她紓壓及證明自己的方式。因罹患肢帶型肌

失養症，千晴的下肢肌肉和手逐漸無力，行動

也變得緩慢。千晴天性樂觀，抱持著「命運可

以把我打倒，但不能阻止我再次站起。」的信

念，改用滑鼠畫圖，並學習多媒體和程式設

計。她期許自己未來能設計出，幫助行動不便

者自由活動的機器人，好讓大家暢行無阻、體

驗不同美好的事物。

▲于嫣（右）奪下無數羽球賽榮耀，當日盛裝出席領獎。
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用慧心巧手拼湊圓滿

手指靈巧滑動，搭配清晰的邏輯，薰絜

的團隊在「PowerTech全國青少年科技創作競

賽」中，分別拿下「新北市賽全能組國中組」

亞軍及「全國國中全能組」季軍。

薰絜患有先天性肌失養症，小學五年級

時，因脊椎側彎嚴重壓迫肺臟，導致呼吸衰竭

而一度病危，當她度過難關，便發願不再虛度

光陰，凡事都要竭盡全力，用心生活。

薰絜在困境中轉換心態，她勉勵其他病

友，不要在意他人目光，那些僅是給自己的放

大鏡。盼望更多罕病學子，走出苦境，擁有精

彩人生。

能文能武　滑過生命荊棘處

一陣疾風從眼前呼嘯而過，有位男孩正用

「雙手」玩滑板，滑板輪轉過的坑窪，都好像

是他踏過的難關。 

就讀建中的文凱，患有夏柯－馬利－杜

斯氏症，雖然乘坐輪椅，但幸好右手小指和雙

臂還有力氣，讓雙腳不便的他仍能享受滑板樂

趣。

文凱還有視神經萎縮的狀況，需要使用電

子放大鏡，但他並未因此受限，不僅善用英語

長才，進行偏鄉小學線上英語教學，更參加英

語辯論比賽奪下優勝。

多才多藝的文凱期盼更多身障生、罕病學

子能夠發現並專注於自己所擁有的事物，千萬

不要為失去的而委靡不振；像他一樣多往戶外

活動，有助身心平衡喔！

▲文凱（右）善用英文優勢，為偏鄉教育盡一份心力，更克服萬難自學滑板。▲薰絜（右）克服身體不適，努力不懈，獲總統教育獎肯定。

▲千晴（右）擁有美術天賦，她用繪圖展現生命力。
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經節神經母細胞瘤等。目前治療方式為症狀治

療：

1.呼吸問題：可藉由正壓呼吸器或橫膈節律器

等輔助器使用，促進呼吸動作運作，提供足夠

的換氣量，維持正常呼吸狀態，嚴重者需氣切

治療以提供安全的呼吸道。

2.心血管維護：可藉由心律調節器來穩定心

律，定期監測心電圖變化，降低猝死風險。

3.代謝及腸胃道症狀，可透過藥物、飲食來改

善血糖、腸胃蠕動差，及便秘等問題；先天性

巨結腸症則需手術治療。

4.眼睛：透過配戴矯正鏡片來改善，必要時需

手術治療，每年眼部檢查。

此症因中樞神經異常影響呼吸，應避免使

用抑制該系統的藥物，如止痛藥或鎮靜安眠藥

等。手術麻醉劑盡可能選擇半衰期短的藥物或

局部麻醉為佳。建議患者持續定期回診追蹤，

進行全身理學檢查和身體評估。配合醫師完善

照護治療，方能促進患者身體功能及生活品質

的維持。

先天性中樞性換氣不足症候群（Congenital 

Central Hypoventilation Syndrome，CCHS），遺

傳模式為體染色體顯性遺傳。主要影響中樞及

自律神經系統，造成身體機能異常，包含：

1.呼吸系統：因調節呼吸功能異常，無法察覺

體內二氧化碳變化，患者在睡眠時呼吸淺、換

氣不足而導致缺氧和血中二氧化碳濃度增加，

此症狀通常在出生後不久變得明顯，也可以發

生在兒童或成人，受影響的嬰兒因而會有發

紺、呼吸困難，嚴重者將影響器官、損傷大

腦。

2.心血管系統：出現心律不整和血壓不穩的問

題，後期易導致心衰竭；另對疼痛的感知能力

下降、溫度調節改變、偶有大量出汗情形。

3.消化系統：胃食道逆流及消化蠕動差，導致

嚴重便祕、腸道阻塞，有些患者可能會出現先

天性巨結腸症。

4.眼睛方面：瞳孔擴張異常、斜視或上瞼下

垂、對光的反應減弱等都是常見情形。

該 疾 病 相 當 罕 見 ， 盛 行 率 約 1 ／

500,000，此疾病臨床診斷困難，可透過檢查

排除呼吸、心臟、神經等疾病，再藉由早期識

別出的臨床表徵，提供基因檢測，以確認是否

帶PHOX2B基因突變（控制呼吸中樞系統發育

相關的基因很多，而位於染色體4p13位置的

PHOX2B（paired-like homeobox 2b）基因被認

為是先天性中樞性換氣不足症候群的主要致病

基因，PHOX2B的缺陷影響自主神經系統發育

而產生相關症狀。

此外，患者容易有生長賀爾蒙缺乏及胰島

素調節問題，交感神經腫瘤的產生風險也較一

般人高，如神經母細胞瘤、神經節細胞瘤、神

文/本刊

先天性中樞性換氣不足症候群
（Congenital Central Hypoventilation Syndrome，CCHS）



財團法人罕見疾病基金會  會訊2023. 096 7財團法人罕見疾病基金會  會訊 2023. 09

罕見家園

▲家園才藝班大小朋友們開心展示畫作。 ▲在酷暑之下，大家一同製作天然防蚊液，並享用左手香的特製飲品，清涼又
紓壓。

才藝培訓班　好的開始

文/鍾秋方（罕見家園服務組社工員）

罕 見 家 園 初 次 辦 理 才 藝 班 ， 第 一 期 自

2023年3月開課，共8堂，由藝術治療師游鈞

淳老師帶領。這也是罕見家園第一個常態性的

課程，讓桃竹苗病友不再需要奔波至台北或台

中上課。

在家園這個大自然環境裡，課程的優勢

便是不侷限於水泥叢林的教室，而能將視野向

外，讓創作更豐富多元，加上游老師本身的專

業背景，試圖開啟每一個學員封閉已久的藝術

之窗，讓繪畫有更深層的意義。下課時間是孩

子的快樂時光，盡情享受戶外滑草坡、溜滑梯

與鞦韆，也是家園才藝班的最大特色！課程最

後也邀請到罕見職人－鄭爸，親授傳統技藝捏

麵人，透過精雕細琢的手藝，使捏塑之物顯得

栩栩如生。

第一期才藝班共有30位病友及手足參與，

年齡從最小3歲到最大61歲，特別展現出藝術

是跨年齡、跨越身體障礙的，大家在同一個空

間創作，使用相同材料和用具，呈現出來的作

品卻不盡相同，期待病友們能在舒服的自然環

境中，培養藝術氣息。

夏日青草使用秘笈

文/高詩媛（病患服務組心理衛生專員）

炎炎夏日裡，罕見家園舉辦了園藝紓壓體

驗活動「夏日青草趣」，邀請到張喬惠園藝治

療師，帶領照顧者與病友投入大自然的懷抱，

透過五感，體驗植物充滿生機的生命，7月2日

（日）當天共有30名病友與家屬出席。

上午活動，喬惠老師為大家介紹左手香，

並採收園區內的左手香，清洗後置於陽光下晾

曬，後續製成天然左手香防蚊液，大夥還一同

品嚐左手香與柳橙結合後具消炎效用的果汁。

下午，一場與眾不同的下午茶展開，老師講解

具有解毒和健胃效用的紫蘇，帶領大家到家園

的溫室採摘各種香草，將鮮奶油和香草混合，

製作出香草奶油，接著塗抹在吐司上放入烤

箱，搭配紫蘇茶一同享用，在淡雅的麥香和綠

意盎然的環境中，所有人無疑得到了身心靈滿

滿的放鬆。

活動最後，老師分享了青草文化，在高樓

密布的時代，還存有傳統青草街與藥籤文化，

而青草藥與中藥大不同，傳統智慧仍對現代人

們的健康和紓壓方法有著重要的影響。

家園多元課程  與自然共生
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罕見家園

▲學會了彈力帶如何使用，病友在家也能簡易運動。 ▲體適能課程結合心理團體，引導學員抒發內心的感受。

▲透過趣味團康增加學員間的熟悉度，建立關係。

罕見疾病大多會影響身體功能，進一步也

可能讓心理狀態隨之變化。本會首度結合體適

能課程與心理團體諮商課程，從5月24日至6

月28日，每週三下午在罕見家園辦理6堂「身

心悠活之旅～重新找到自我」課程，祈讓病友

調劑身心，重新獲得能量。6次活動下來共有

11個家庭，計51人次病友及照顧者參與。

對於無法從事激烈運動的罕病病友們，

能夠選擇的運動項目相對有限。為了鼓勵病友

與照顧者一起活動健身，並培養規律運動的習

慣，體適能課程邀請到葉茜汶治療師，針對病

友與照顧者的身況量身打造活動內容。葉治療

師規劃多元運動、維持姿勢遠離痠痛、認識輔

具、創造居家無障礙環境等主題，培養學員健

康觀念。而後，葉治療師在綜合評估每位學員

的體能條件後，設計不同程度的運動組合。由

緩和的伸展運動開始，逐漸加入彈力帶、阻力

機器等肌力訓練，又因心肺功能與行走穩定性

有顯著關聯，故在課程中也安排有氧運動和平

衡訓練。

心理團體諮商課程則邀請到諮商經驗豐富

的童心．同心社工師事務所沈芳郡所長，帶領

病家進行自我探索。以自我照顧為主軸，透過

團體活動、遊戲、角色扮演等活動設計，引導

學員抒發內心的情緒與感受，重新定位自己的

角色與人生目標。

過程中，學員的自我抒發越來越踴躍，彼

此傾聽、鼓勵，成為彼此支持的溫暖力量。結

業式當天學員們不吝分享對團體的喜愛，大家

都感受到自身的成長與收穫，同時寫下給自己

與其他學員的鼓勵，相約下期團體見！

關照身心　開啟悠活之旅

文/黎羿鈴（醫療服務組遺傳諮詢師）、周碧芳（罕見家園服務組社工員）
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罕見家園

▲大專研習營圓滿落幕，期待準醫師們未來能以人性關懷、開闊且平等的觀念
服務罕見疾病。

▲在味噌釀造文化館製作手作味噌，是眾人難忘的體驗。

大專研習營　與病友交流

文/汪俐穎（醫療服務組資深諮詢師）

因罕病少見，故多數專業人員僅能從教科

書習得疾病知識。本會今年於7月1～2日，招

收40名醫學系學生，於罕見家園辦理兩天一夜

大專研習課程，除讓醫學生們了解罕病臨床診

斷的要點外，也期待能面對面和病友互動，打

破對患者的傳統印象。

本會洪瑜黛副執行長開場介紹本會成立緣

起、認識罕病，並帶學生們參觀家園各處。下

午由彰化基督教醫院劉青山副院長、神經醫學

部李佳儒醫師，輪番介紹成人神經肌肉罕見疾

病知識。而新竹市輔具資源中心鍾宜芳物理治

療師，帶學生們實際體驗操作輔具時可能面臨

的困境及使用的適應問題。

第二天，李克翰諮商心理師，以幽默混

合多種互動模式與學生交流，翻轉同理心的定

義：同理心只發生在當下且全知的情況。心理

師亦強調雙向溝通、開放思維和回饋的重要

性。接著，夏柯－馬利－杜斯氏症（CMT）病

友劉家幗先生分享自身生命經歷，真實的分享

讓學生明白病友面臨的日常生活挑戰，最後學

生們也紛紛回饋，原來罕病病友與自己並無不

同。

南區大家庭　兩天一日遊

文/蔡詠韻（南部辦事處社工員）

為讓更多南區病友家庭認識罕見家園，

南部辦事處特於7月9～10日舉辦兩日體驗之

旅，邀請108位病友及家屬，一同前往竹苗及

中彰地區！

在罕見家園將大夥分成兩組，參觀各硬體

空間後，由職能治療師郝先潔、物理治療師戴

國鈞帶領暖身運動，接著所有人分別體驗感覺

統合及體適能等各項器材。而罕見職人黃馨慧

老師帶大家動手玩園藝，也說明土壤如果發現

馬陸，即代表有機，此時原本害怕小蟲的孩子

都開始觀察起馬陸。另一位罕見職人陳玉玲老

師，則結合家園在地特產，教導大家自製桂花

皂及實用乳液。晚上於苗栗馥馨金鬱金香酒店

舉辦晚會，除讓大夥享用美味餐點，也為7、8

月壽星們準備慶生驚喜。

經過一夜的好眠，驅車來到味噌釀造文化

館，在館方人員的解說下認識了味增的起源、

釀造方式及營養成分，接著重頭戲體驗古人釀

造味噌囉！行程尾聲來到彰化卷木森活館，體

驗組裝木作筆筒及認識木材，伴隨著檜木的優

雅香氣，所有人意猶未盡的心情為這兩天一夜

畫下完美句點。

大專生互動　南區共遊趣


