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台灣於2000年立法通過「罕見疾病防治及藥物

法」，不僅促進台灣罕見疾病防治與醫療工作之發

展，同時，社會對於罕見疾病觀念之建構與認同，以

及病患權利之維護皆產生極大的助益。

近年來，中國大陸亦逐漸關注罕見疾病議題，自

2006年起，已經有全國人民大會代表在人大會議中

提出關於罕病患者救助的諸多建言，希望將罕病納入

社會保障體系，並呼籲制定罕病相關法律，以提供罕

病患者各項權益保障；2010年於山東成立第一個中

國大陸的罕見疾病防治協會，並於2011年在上海市

醫學會成立全國第一個以罕病為“主要科別”的專科

學會。

罕見疾病的發生率雖低，卻是全人類在世代演進

中需共同面對的問題，因此各國相關福利政策、醫療

研究之經驗交流更顯重要，尤其台灣與中國大陸在同

源同種的淵源之下，更是值得互為借鏡。因此，為促

進兩岸對於罕見疾病政策發展與醫療保障的對話，以

及病患服務推動等經驗交流，本會於3月21至25日一

連5天在台北舉辦「第一屆海峽兩岸罕見疾病醫療保

障與政策交流會議」，期能為海峽兩岸開創一個罕見

疾病交流的平台，以開啟兩岸之間罕見疾病對話與合

作。

本次交流活動在3月21日的歡迎晚宴中揭開序

幕，中國大陸來賓在上海市紅十字會顧問謝麗娟女士

（前上海市副市長）與上海交通大學醫學院附屬新華

醫院內科主任李定國教授的帶領之下，偕同中國大陸

橫跨兩岸
攜手邁進
罕見新紀元
第一屆海峽兩岸罕見
疾病醫療保障與政策
交流活動記實

學者專家、醫師、民間專業人員共12人共同到訪台

灣；台灣方面則由行政院薛承泰政務委員、衛生署國

民健康局趙坤郁副局長、台北市衛生局林奇宏局長及

本會董事長曾敏傑教授致詞歡迎，並在本會天籟合唱

團的歌聲中開啟了第一屆兩岸罕病的交流活動。

第二日上午台灣三個與罕病醫療保障最為相關

的衛生單位代表：國民健康局、中央健康保險局與食

品藥物管理局，分享台灣目前實施「罕見疾病防治及

藥物法」及「全民健康保險」的成果及對罕病患者的

影響：因著罕病法對於罕見疾病的定義，有了所謂政

府認定的罕見疾病；隨後針對這些公告罕病所需之檢

驗、用藥、特殊食品、遺傳諮詢、預防等鼓勵研發、

進口及費用補助，再加上全民健保給予醫療、藥品的

給付，於是台灣罕病患者有了較健全完善的醫療政策

保障。會中針對台灣罕病的定義、罕藥的運用和發

展、健保運作與病患權益之保障等，都引發相當熱烈

討論。而大陸代表也分享了廣州、上海、北京的罕病

事務現況，雙方皆獲益良多。

下午，至台北榮民總醫院參訪。先由兒童醫學部

牛道明醫師簡報，接著帶領大家參觀罕病醫療研究中

心、罕藥物流中心及罕病治療中心。大陸與會者對於

台北榮民總醫院專為罕病患者設立之治療中心感到非

常貼心與敬佩，也針對治療的方向提出許多問題並進

行討論。

第三天上午則參觀台大基因醫學部，由胡務亮主

任簡短開場後，由醫檢師、遺傳諮詢師等介紹基因生

▲第一屆兩岸罕病衛生政策交流大合照。



化遺傳檢驗、新生兒篩檢、遺傳諮詢等業務。大陸貴

賓也在會中針對新生兒篩檢後的治療時機，偽陽性、

偽陰性等衍生之醫療糾紛與倫理議題有更進一步的對

話。隨後由胡主任帶領大家實地參觀生化檢驗室及新

生兒篩檢中心。

下午，安排到中央研究院生物醫學研究所參訪，

此行要瞭解的是由本會前董事長陳垣崇院士所主持

之「台灣生物資料庫（Taiwan Biobank）計畫」。台

灣生物資料庫主要為結合基因與其他醫學資訊，針對

國內常見疾病進行大規模世代研究，以瞭解國人常見

疾病之致病因子與機轉，並可針對個人體質發展個別

化醫療以助於擬定改善疾病治療之方針與預防策略，

達成促進國人健康之目標。此次參訪由台灣生物資料

庫醫學遺傳組計畫主持人沈志陽教授介紹，沈教授強

調，此計畫成敗的重要因素不是設備的好壞，而在軟

體的建置。要開發一套具安全性、便利性、具隱私性

的好軟體並不簡單，但卻是值得花時間、金錢去克

服。參觀完後，來賓皆感覺到接受了一次國家級科學

殿堂的洗禮。而為了促進台灣罕見疾病的預防與治療

之研究，本會已著手參酌「台灣生物資料庫計畫」的

模式，開始執行「台灣罕病組織資料庫計畫」，這也

是安排中研院之行的另一個目的。

第四天安排的是病友團體運作的認識，上午首先

參訪本會台北總會。大陸來賓們在看完基金會簡介影

片，聽完本會創辦人陳莉茵女士及曾敏傑董事長的分

享後，無不對台灣罕病病友及病友團體為罕病患者創

造更有尊嚴、更有品質的生活環境所付出的努力與心

血而動容。下午參訪的單位則是中華小腦萎縮症病友

協會，透過協會夥伴們精彩詳細的介紹讓與會來賓清

楚認識協會的運作與對病友的服務，亦對協會的工作

夥伴深感敬佩。

在台灣，因為有全民健保及罕病法的保障，罕病

患者在就醫上遭遇到的困難相對較少。反觀大陸，雖

然目前尚未有全民健保，但一般有投入勞動市場的民

眾，均會由公司為其投保「五保」：養老保險、醫療

保險、失業保險、生育保險及工傷保險，但未投入勞

動市場者都沒有保險，而罹患罕病的病友大多買不到

商業保險，對於這些人無異是雪上加霜；所以此行保

險規劃研究的學者提出關於全民健保保費、全民納保

方式、民眾分攤比例等的疑問互相交換意見。

另外，因為大陸約是台灣的56倍，所以若依人

口數來推估，同一個病類在台灣或許只有10人，在大

陸就可能會有560人，雖然仍是罕見，但如果研究者

需要找尋患者，或研發出可治療之藥品需要市場行銷

時，其可行性及效益將會更大；因此大陸代表們紛紛

討論自行研發罕病治療藥物之可行性。

這一次的交流只是一個開端，未來將有機會持續

下去，期待透過這些寶貴的經驗分享，能對於兩岸的

罕病病患權益產生更完整的保障。
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▲參訪中央研究院生物醫學研究所的實驗室，了解台灣生物資料庫。

▲參訪北榮罕病治療中心，大家對貼心的設計感到印象深刻。
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本會於4月7日召開第四屆第十三次董監事聯席會

議，順利完成第五屆董監事改選，並推舉曾敏傑教授

擔任本會董事長，及聘任黃蔚綱先生擔任執行長，持

續帶領基金會進行各項業務之推動。

曾敏傑教授是由前任董事長陳垣崇院士的手中接

下領導本會的棒子。過去6年，本會在陳前董事長的

帶領下，各項服務方案皆有具體成果，也順利協助病

友度過八八風災與金融海嘯的重大衝擊，並完成本會

十週年慶相關系列活動。以陳前董事長花費15年研發

「龐貝氏症」解藥的真實故事改編的好萊塢電影「愛

的代價」，於去年搬上大螢幕，讓世人瞭解，這個在

全球醫藥史創下核准上市紀錄的背後歷程，本會深感

與有榮焉，謹代表所有罕病病患和全體同仁，向陳前

董事長致上最誠摯的敬意與謝意。陳院士將續任本會

董事，繼續為罕病相關議題付出心力。

曾敏傑教授是本會的共同創辦人，現為國立台北

大學社會工作學系專任教授暨系主任，也是本會的創

會執行長，對罕見疾病及社會福利等領域，有完整清

晰的理論架構，也有豐富多元的實務經驗。曾教授不

僅是位學有專精的學者，在擔任本會創會執行長6年

期間，促使台灣民眾開始關懷罕見疾病病患，並將罕

見疾病議題推展成社會立法與公共事務，終能使得少

數且弱勢的罕見疾病患者，開始得到醫療與社會福利

的制度性照護。曾教授多年來扮演家長、學者、以及

非營利組織社會工作者的角色，為病患發聲、為政策

倡導、為民眾教育、為國際交流合作、為組織願景擘

畫，結合民間與政府資源，建構罕病烏托邦。之後，

曾教授又回任執行長，繼續為罕見疾病這個「古老的

問題，新興的議題」烙下努力的具體印記；現接任本

會董事長，可謂實至名歸。

本會新任執行長黃蔚綱先生，甫從衛生署國民

健康局退休，是一位長期專注於公共衛生領域的事務

官，過去4年更擔任國民健康局罕見疾病業務的督導

主管，對我國的罕病防治及藥物等相關政策熟稔，並

推動罕見疾病防治及藥物法修訂及策略擬定，落實政

府編列足夠預算，獎勵研發及宣導教育之政策，實為

公部門裡長期關注罕病者之一。黃執行長主動積極、

勇於任事的性格，多年以來與本會的各項業務多有互

動，也讓同仁留下深刻的印象；黃執行長在公務機關

服務屆滿後，接受本會的邀請，擔任組織的最高行政

主管，持續在民間為罕病議題貢獻心力，並致力落實

組織功能強化，繼續推動捍衛罕病權益的各項工作。

新人新氣象
本會已完成改選第五屆董監
事及聘任執行長

▲長期關注罕病議題的新任執行長黃蔚綱，為基金會注入新活力。

▲在曾敏傑董事長（右）的領導下，基金會將邁入下一個十年。
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罕見疾病防治及藥物法自2000年實施至今已

超過10年，期間雖曾修法，但有關罕病病友保障

仍有不足。為了替病友爭取更多的福利保障，本

會去年即針對該法第6條及第33條積極展開修法倡

議工作，後續也獲得諸多立委支持，最終得以順

利修正通過（請詳見會訊第44期第5頁）。 

新修正的罕病法第33條，主要明訂政府應編列預

算補助罕見疾病預防、篩檢、研究之相關經費，以及

依健保未能給付之罕見疾病診斷、治療、藥物與維持

生命所需之特殊營養品及居家醫療照護器材等費用；

為了因應此次修法，衛生署也連動修正「罕見疾病醫

療補助辦法」（以下簡稱醫療補助辦法）。換言之，

新修訂的醫療補助辦法著重在加強病友診斷、檢驗、

營養諮詢、特殊營養食品及居家醫療照護器材等項目

補助上。

補助檢驗、診斷及營養諮詢費用　減輕病友經濟負擔

由於罕病特殊複雜，使其疾病確診除按照一般

性檢查外，尚需仰賴特殊遺傳檢驗技術，故不僅等待

時間冗長，相關費用更是所費不貲。在醫療補助辦法

尚未修正通過之前，政府僅針對國際代檢方案有所補

助，國內檢驗則是未有任何經費挹注；修法後政府將

不分罕病確診檢驗在國內或國外，均補助80%的檢驗

費用；此外，對於罕病醫療方式或遺傳諮詢建議有重

大影響之診斷費用，亦同樣給予80%的費用補助。再

者，許多代謝異常性病友在日常照顧上常需專業營養

諮詢以控制飲食，降低障礙發生的可能；為了保障此

類病友需求，未來醫療補助辦法亦針對此類病友營養

諮詢費有所補助。

多數罕病係先天遺傳性疾病，使得病友須經歷檢

驗、確認診斷至後續疾病控制等一連串之漫長過程；

病友除經歷身心煎熬外，相關費用更將直接衝擊其家

庭經濟負擔；然而，隨著醫療補助辦法的修正通過，

檢驗、診斷及諮詢相關費用之補助，對減輕病友經濟

重擔將有實質之幫助。

補助居家醫療照護器材及特殊營養食品　保障病友生

命權

對罕病病友來說，由於疾病特殊性，使得許多病

友的呼吸功能受到影響，因此，「呼吸」對於他們來

說，不僅是件夢寐以求的事，相關輔助器材（如呼吸

器及氧氣製造機）更是所費不貲。目前政府補助居家

呼吸器依賴患者政策主要為健保局之「全民健康保險

呼吸器依賴患者整合性照護前瞻性支付方式」試辦計

畫，然而，此計畫僅補助漸凍人、先天性肌肉萎縮症

患者或曾插管、氣切、使用鐵肺之病友。不過，隨著

醫療補助辦法修正通過，未來罕病病友不限病類皆可

依此辦法申請居家醫療照顧器材最高80%費用補助。

另外，許多代謝異常的病友關心的特殊營養品，則是

在避免資源浪費的考量下，酌收部份負擔費用：每單

位特殊營養品自付100元，每季最高不超過1,800元，

每年自付之總金額以7,200元為上限。

此醫療補助辦法之修訂，不僅減輕罕病患者因接

受診斷、檢驗及營養諮詢之經濟負擔，更藉由補助居

家醫療照護器材強化保障病友生命權，因此對罕病患

者之影響可謂甚鉅。然而，由於相關施行細節規定尚

未公佈，本會將持續

積極追蹤，並盡快將

政府依據該辦法所制

訂的相關補助方案措

施之最新訊息公告周

知，以保障罕病病友

之相關權益。

文/周宇翔（研究企劃組專員）

強化罕病醫療輔具保障

「罕病醫療補助辦法」修法通過
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「呼吸」對一般人來說，是隨時進行且再尋

常不過的事；但對於身體功能受損，無法自行呼

吸的人來說，卻常是求一口氣而不易。幸好，由

於現代科技進步，有許多先進的設備可以補足這

些身體的缺損；於是，各種呼吸輔助器材便應運

而生。只是這些設備並不便宜，如果沒有政府補

助或社會大眾的幫助，病友是很難長期租用的，

更遑論要一次買斷，這也讓他們的下一口氣便沒

了著落。

罕見疾病中，有許多病類會導致患者呼吸功能

受損，而需使用到呼吸輔助器材。為了讓更多罕病患

者能獲得政府補助，本會曾針對健保局之「全民健康

保險呼吸器依賴患者整合性照護前瞻性支付方式」試

辦計畫（以下簡稱呼吸照護計畫）表達異議。雖然今

年初健保局公告放寬呼吸照護計畫第四（居家）階

段的收案標準，將先天性肌肉萎縮症（ICD-9-CM為 

359.0、359.1之病類）納入呼吸器居家照護階段給付

範圍內，但仍有許多有使用需求但非上述病類的患者

被拒於「呼吸照護計畫」的窄門之外。換言之，目前

的罕見疾病患者，除了依原有標準：曾插管、氣切、

使用過鐵肺外，只有漸凍人及上述先天性肌肉萎縮症

患者可依符合相關生理指標而獲得健保給付居家使用

呼吸器。  

有鑒於此，本會、中華民國殘障聯盟、歡呼兒協

會及鄭豐喜基金會等相關團體於今年元月陳請黃淑英

立委召開協調會，邀請健保局長官蒞臨聽取大家的意

見。因當時「罕病法」已通過修法，將「補助罕病患

者依健保未能給付之居家醫療照護器材費用」納入給

付範疇，於是健保局以此為理由，拒絕將有需求之罕

病患者納入「居家階段呼吸照護計畫」中。當時本會

極力爭取，要求健保局不應本末倒置，倒果為因，且

罕病法的保障僅能提供醫材的補助，並無法給付專業

人員的訪視費用等。而其他團體則反對健保局以疾病

類別為門檻，將其它未列舉出病類的病人擋在門外。

最後會中決議要求健保局於1個月內再次召開專家會

議研商後續處理方式。 

健保局遂於3月21日召開專家會議，並邀請相關

團體列席表達訴求。會中，在場之醫師專家們亦同

意生病不應分貴賤，不應該只有某些病類的病人才能

獲得健保給付。於是在會中達成共識，將請胸腔暨重

症加護醫學會及兒科醫學會在1個月內分別針對成人

及兒童提供「慢性進行性且需長期依賴非侵襲性呼吸

器」之生理指標及病患人數供健保局擬訂相關辦法。

這也是目前針對此項攸關病友呼吸權益的最新進度。

至於到目前為止，罕病病友若有居家使用呼吸輔

具之需求者，有以下幾種情況可獲得政府補助：

一、健保局：符合「呼吸照護計畫」之條件者。

二、國民健康局：若健保不給付時，可依甫修訂

之「罕見疾病醫療補助辦法」申請居家醫療照護器材

之補助。不過此項規定雖可追溯自今年1月1日開始，

但其相關申請辦法尚未公告，本會將隨時追蹤公布於

網站最新消息。

三、社會局：社會局的補助會依縣市而有所不

同，有些縣市的「身心障礙者輔助器具補助標準表」

中，會列入呼吸相關輔具補助，不過仍需符合其相關

障別或條件限制者，方能申請。

本會將持續針對病友如何能兼顧在醫療照護器材

給付及專業人員訪視費用的雙重保障下，繼續和政府

有關部門進行對話，以確保罕病病友呼吸的權利。

文/洪瑜黛（研究企劃組組長）

為一口氣呼「罕」
居家呼吸輔具補助爭取進展

▲協調會中，病友團體齊聲要求健保局研議放寬第四階段收案標準。

▲本會代表發聲，勢必維護病友一口生命氣息。
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身心障礙鑑定新制度
本會表達疑慮～

國際健康功能與身心障礙分類系統（ICF）預

計於2012年上路，其捨棄以往的醫療模式觀點，

而從身心障礙者融入社會的角度出發，強調障礙

為動態非靜態且是產生於個人健康功能狀況與環

境互動的結果。不僅如此，這項新制度更改變既

有身心障礙者社福資源輸送形式。 （詳見會訊第

38期第6頁）

現行身心障礙者社福資源取得主要為依據「身心

障礙手冊」，且根據障礙等級獲有不同程度的補助；

然而，新制除需經ICF編碼鑑定外，更加入「需求評

估」流程，方能取得所需之社福資源。因此，這項攸

關廣大身心障礙人口的改變自發佈以來，本會與相關

團體高度重視。我們不僅從保障病友權益立場出發，

屢次於公開場合呼籲政府應重視罕病病友權益，更憂

心身障鑑定新制因罕病之特殊複雜性，無法完整呈現

且顧及病友之實際需求。

在鑑定上，新制以b、s、d、e碼取代舊制的人肉

市場邏輯，換言之，未來身障者之界定不僅憑藉身體

功能及構造，更納入社會參與及環境因子的考量；在

福利供給上，則是依需求評估提供「身心障礙者權益

保障法」（以下簡稱身權法）第50條個人照顧服務、

第51條家庭支持服務及第71條經濟補助等服務內涵。

雖然身障鑑定新制立意良善，且政府相關單位一再對

外宣稱，評估人員進行需求評估時，必定會將受評者

及家屬意見及整體環境納入考量，但我們擔心這樣的

鑑定與需求評估過程仍有所闕漏，特別對於某些外顯

表徵不明確的疾病，如重度海洋性貧血或代謝異常性

疾病等，如何確保他們應有的權益，實令人憂心。

由於鑑定後勢必勾勒出身心障礙者的界線，然

而，目前我們並不清楚在新制下，受評者b、s、d碼

障礙情況需呈現何種樣態方能歸入身心障礙者範疇

內。以前述疾病為例，此二類病友若持續接受醫護照

顧及專業飲食建議，將可降低d碼產生障礙之可能，

但其障礙卻仍見於b碼之心血管疾病、血液與免疫系

文/周宇翔（研究企劃組專員）

統，或消化代謝與內分泌系統功能。故在劃分身障者

界線時，基於罕病特殊複雜性考量，亦應將受評者

b、s碼納入考量依據，如此方能確保前述病友相關權

益。

再者，在福利提供評估方面，根據內政部2010

年的委託研究案成果顯示（請參考內政部社會司

「ICF專區」：內政部首頁→主題專區→ICF專區），

有關身權法第50及51條個人照顧服務及家庭支持服

務等資源以d、e碼為主要評估準則，第71條經濟補助

則以身心障礙者資格及e碼（資產）為主要依據。然

而，我們擔心這樣的評估準則將對前述病友權益產生

影響：首先，就第50條個人照顧服務而言，此類病友

可能因疾病而存在心理重建需求，而前述研究案卻指

出，心理重建服務應於d碼發生限制情形，且在b1碼

（心智功能）有所影響時提供。然而，我們認為心理

重建服務不僅限於b1碼出現障礙者，任何身障者均可

能因身體功能缺損而有心理重建之需求，故應擴大b

碼評估範圍，而不僅限縮於b1碼上；再者，此類病友

雖因接受專業照護而降低d碼障礙，但亦因長期醫療

診斷費用而造成經濟上極大之負擔，故更應將b、s碼

列入身障資格評估基準，進而依需求評估提供身權法

第71條有關經濟安全（醫療費用補助或生活補助費）

之保障。不僅如此，此類病友亦可能因身體功能及健

康狀況而於就業或就學上存在特殊需求，此時更需有

身障資格之保障。

因此，我們認為，為了提供罕病身心障礙者更

周全的保障，在身障資格界定上，納入受評者之b、s

碼不可或缺；而在身權法相關福利評估方面，則應全

面考量受評者及家屬之意見。隨

著實施ICF的時程趨近，各界對

ICF執行相關細節亦逐漸產

生疑慮，未來本會除持續透

過各種管道發聲外，亦將密

切追蹤後續發展，以保障病

友相關權益。
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攸關罕病病友權益的「身心障礙者權益保

障法（以下簡稱身權法）」源起於1980年訂立的

「殘障福利法」，隨著數次修法後，不僅法律名

稱有所更迭（從殘障福利法、身心障礙者保護

法，演變至今的身權法），法條內容更是有所不

同，而在歷次修法中變動幅度最劇的調整莫過於

2007年所通過的修正草案。

此次修法中與罕病病友權益最相關的莫過於第50

條及第51條內容：前者規範政府應依需求評估結果辦

理身障者相關個人照顧服務，如居家照顧、生活重建

及社區居住等，後者則明定政府應依需求評估結果辦

理提升身障者家庭生活品質相關之服務，如臨時及短

期照顧、照顧者支持及家庭托顧等。

「身心障礙者個人照顧服務法」　滿足病友照顧服務

需求

為了能盡速規劃相關服務，進而滿足身障者之

需求，內政部於去年（2010年）底，即陸續邀請相

關社福團體召開會議，研擬「身心障礙者個人照顧服

務辦法（以下簡稱個人照顧服務辦法）」。個人照顧

服務辦法以身權法第50條為架構，分別規範「居家

照顧服務」、「生活重建」、「心理重建」、「社區

居住」、「婚姻及生育輔導」、「日間及住宿式照

顧」、「課後照顧」、「自立生活支持服務」及「其

他服務」等九項服務內涵，期透過此等服務之提供，

滿足身障者照顧服務、心理及生活重建等需求。

關切病友實質需求　提出個人照顧服務辦法修正建議

歷次討論會上，本會從捍衛病友權益立場出發，

進而提出三點個人照顧服務辦法缺漏之處：首先，為

確保獨居的病友在發生緊急危難時，能獲得立即的救

援服務，故建議個人照顧服務辦法應仿效老人福利法

提供緊急救援服務，如此方能確保獨居病友之安全；

再者，對於許多外出不便的病友來說，為了延緩病情

的惡化，居家復健便成為不可獲缺的服務項目；然

而，內政部原先僅將物理治療及職能治療列入居家復

健服務，但罕病病友因疾病的特殊性，故尚有構音、

語暢、嗓音、語言理解與發展、表達、吞嚥或咬合等

之障礙，而這些需求無法僅透過物理或職能治療滿

足，而必須輔以語言治療，因此我們建議居家復健內

涵除應包含物理及職能治療外，更應加上語言治療。

最後，有鑑於現行許多醫療機構收費資訊未能

透明化，進而產生開立不實收據或巧立名目收費的情

況；為避免提供服務之身障機構亦有類似行為，進而

損及身心障礙者權益，故建議服務提供單位應於提供

服務後，開立載明收費項目及金額之收據，並不得違

反收費標準、超額或擅立項目收費。

掌握修法進度　落實病友權益保障

攸關病友照顧服務權益的個人照顧服務辦法立

法進度已進入最後階段，預期內政部未來將邀請相關

社福團體作法案最終版本確認，本會亦持續監督所提

意見是否為政府採納；此外，包含個人照顧服務法在

內，身權法亦授權主管機關訂立諸多與病友權益迫切

相關之子法，未來本會亦將積極參與身權法各項子法

訂定，以確保相關法規能符合病友實際需求。

文/周宇翔（研究企劃組專員）

監督立法　確保病患權益

「身心障礙者個人照顧服務法」

▲內政部召開個人照顧服務法會議。




