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開創期
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發展期
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台灣孤兒藥發展之歷程

法規演進

醫藥發展



1999 2000 2002 2004 2005 2008 2013 2016 2017

台灣孤兒藥物管理及給付法規演進

經中央主管機關核准專案
進口而未領有藥品許可證
藥品，且屬必要藥品或罕
見疾病用藥者，可申請納
入全民健保保險支付。

■取得許可
證之罕藥得
以專案進口
■許可證保
障10 年

罕病納
入重大
傷病範
圍

全民健保
總額預算

罕病專款

全民健康保險
藥價基準必要
藥品及罕見疾
病用藥「尊重
市場價格」執
行原則

「尊重市場價
格」執行原則
併入全民健康
保險藥物給付
項目及支付標
準

二代健保
PBRS

未於收載3年內取
得藥物許可證，且
未經主管機關認定
安全及療效無虞
者，原則上同意取
消健保給付

專案進口或專案製
造者及其同成分劑
型第一個取得許可
證者，提藥物擬訂
會議討論



第一個病友行動-高雪氏症蕭仁豪求救命藥

罕病基金會籌備會第一場記者會(仁豪13歲)

酵素取代療法(ERT)在當時是創新療法

1998
匱乏期

1999-
2000
開創期

1998/10 first infusion
(reimbursed by NHI)





威爾森氏症藥物發展
專案進口健保快速核價促進本土開發

2001-2012

發展期

成分名 適應症 罕藥認定 健保給付 給付時間 本土製造

Trientine HCl
螯合劑

威爾森氏症 1999/12/9 2000/6/1 5.8個月
2019

台灣製造領許可證

Zinc Acetate 威爾森氏症 2001/12/4 2001/12/18 0.5個月
2004

兩家台灣製造
4張罕藥許可證



特殊醫材OI伸縮骨釘法規早早準備
2001-2012

發展期

2013/10/07列罕藥
2014/06首張罕病醫材許可證
2015/01 正式健保給付



2000 2010 2014

SMA

20172005

OI/off-label

use

Sponsor:

TFRD

2011

AADC/Gene therapy

Sponsor:

NTUH/TFRD

2015

Pompe Disease

2008

DMD

2013

FAP

2018

NPC/

USA

2019

GSD/modified cornstarch

Sponsor:

NTUH/TFRD

2021

TSC/onement

Sponsor:

Biotech company

MPS I/

Gene therapy

USA

aHUSPPH

NPC/off-label use

Sponsor:

NTUH/TFRD

PNH

2020

Taiwan 

Site

Global 

Site

本土PI-initiated Trial

PI 

Initiated

New Drug 

Trial

MPS VI

2003 UK

EB/onement

Sponsor:

Biotech company

MPS IVA

2007 USA

病友積極參與國際/本土臨床試驗
2001-2012

發展期

Global Trial



二代健保共擬會開始，亦是罕藥給付惡夢開始

非典型性尿毒溶血症候群(aHUS)  

蘇小弟當時急需救命藥

2013-2021

停滯期

火車正義論帶來傷害
如果是你的孩子…..

聯合報 2014/10/18



ICER概念出現在PBRS會議記錄

出處：2014.09.10 PBRS臨時會議會議紀錄，討論aHUS用藥Soliris

2013-2021

停滯期



ICER概念出現在PBRS會議記錄
出處：2014.09.10 PBRS臨時會議會議紀錄，討論aHUS用藥Soliris

2013-2021

停滯期



用藥人均第一患者感受

罕病、血友病年花64億藥費

聯合晚報╱2014.03.28／記者黃玉芳╱即時報導

健保署統計顯示，去年罕病、血友病一年共花64億元藥品

費，約占整體醫療費用的1%，以一名國人平均年繳2萬元健保

費計算，相當於逾30萬名國人的健保費，幫助罕病、血友病

患分攤高昂的藥品費用。

健保署醫管組長林阿明表示，去年罕病患者平均每人年花

43萬元藥費，血友病患者每人平均要花418萬元藥費，都比

國人平均醫療費用2萬4000元高出許多。

其中罕病因為病人少、藥品單價高、也沒有替用藥，醫療花費

驚人，例如黏多醣症，患者平均一年要花1900萬元的藥費，

龐貝氏症則要花1500萬元，若沒有健保協助，對許多家庭都

是無力負擔的天價。

健保署94年起編列罕病及血友病藥費專款預算，9年來預算成

長3.5倍，103年達到78.15億元。

新聞出處：http://goo.gl/A7Jzxx

2013-2021

停滯期

http://goo.gl/A7Jzxx


遙遠期待-全世界最貴的藥~用的到嗎?

史上最貴藥物！這公司基因療法獲FDA核准 要價8400萬
蘋果新聞網 出版時間 2022/08/19

美東時間週三，美國食品藥品監督管理局（F）批准藍鳥生物公司的Zynteglo基因療法，該療法可用於治療因患β-地中海貧血症而需要定期輸血的患者。不過這種療法定價高達
280萬美元（約8400萬台幣），使其成為全球最昂貴的藥物，這也意味著沒有多少患者能夠負擔得起。
β-地中海貧血症會干擾血紅蛋白的產生，是目前世界上最常見的遺傳性疾病之一，但針對這種疾病的治療方法有限，輸血和去鐵治療在目前仍是重要的治療方法。

Zynteglo是一款基於藍鳥生物LentiGlobin平台的慢病毒基因療法，是一種一次性療法，首先從患者骨髓中提取造血幹細胞，然後透過慢病毒將β-珠蛋白基因的功能添加到患者自
身造血幹細胞中，恢復血紅蛋白生成。

藍鳥生物執行長Andrew Obenshain表示，FDA對Zynteglo的批准為β-地中海貧血患者提供新的管道，並能改善他們的日常生活方式，也意味著基因治療領域的一個里程碑事件。

身為第一個在美國獲批用於治療β-地中海貧血的基因療法，Obenshain說，我們正在迎來一個新時代，在這個時代，基因療法有望改變現有的治療模式，以治療目前需要終生護
理的疾病。

Obenshain還分析稱，β-地中海貧血症患者終生照護的成本大約640萬美元（約1.92億台幣），他們的療法定價280萬美元，相對而言更加划算。

麻塞諸塞州總醫院的首席研究員Hanny Al-Samkari博士指出，藍鳥生物的Zynteglo基因療法不適用於病情相對較輕的患者。這種療法首先需要患者接受高強度的化療，這可能會
使他們面臨不孕不育和癌症的風險。

但Al-Samkari也表示，Zynteglo仍然代表著一項重大的科學成就，並估計約有1/3的β-地中海貧血症患者可能會從這種療法中受益。

藍鳥生物表示，如果在患者接受治療後2年內療法沒有成效，其將向私人和商業健康保險公司報銷高達80%的治療費用。藍鳥生物稱，美國大約有1500名依賴輸血的β-地中海貧
血症患者，其中估計有850人在身體狀況方面可接受Zynteglo基因療法。

近年來，隨著基因療法的出現，價值百萬美元的藥物療法變得愈來愈普遍。2019年諾華公司推出針對嬰兒肌肉萎縮症的Zolgensma基因療法，人均治療費用為210萬美元（約
6300萬台幣），成為當時美國最昂貴的藥物。去年，美國FDA批准Rethymic，這是一種由Enzyvant Therapeutics生產、用於治療小兒先天性無胸腺症的藥物。根據研究藥物價
格趨勢的非營利組織46Brooklyn Research資料，其上市價格約為270萬美元（約8100萬台幣）。

不過，基因療法不全然沒有風險，上周諾華公司發布消息，其用於治療肌肉萎縮症的基因治療藥物Zolgensma導致兩名兒童死亡，死亡原因為急性肝功能衰竭，這也是這款藥物
首次出現這種事故。（財經中心／台北報導）

2022-多
元突破期



共39個團體

罕見疾病治療意見調查

有罕藥
且健保給付

59%無罕藥
41%

無罕藥
41%

現況調查

政策期待

病友參與

疾病防治



當被確診為罕見疾病後，最希望了解的資訊

1 2 3 4

現況調查



因罕藥而獲得改善的面向

1 2 3 4

現況調查



長期終身用藥，最擔心的議題
現調查

3 4

現況調查

21



接受新治療方式的意願 進行基因治療的意願

66.7%
願意，

要有安全及療效才接受

0%
不願意

66.7%
期待且關切，

但要安全有效才接受

33.3%
期待且願意，

可減緩惡化但有風險
也願意試試

0%
不願意

現況調查

33.3%
願意，

雖有風險願意試試



在等待藥物研發過程中，最擔憂的議題

1 22 3

現況調查



認為新藥從罕藥認定到健保給付的合理時間

1 32 54

現況調查



最需要國家提供給罕病的協助項目

51 2 3 43

治療、藥物之
醫療費用補助

醫療器材租賃 營養諮詢及營
養品

生育衛教及遺
傳檢驗

政策期待

心理支持及情
緒關懷

復健訓練



健保需要優先照顧罕病的原因

沒有其他治療管
道，也無力自費

照顧弱勢以及
社會正義

健保應該優先照
顧重大傷病（每
個人都有可能變
成重大傷病）

就保險的疾病風
險分攤機制而
言，罕病是最低
風險，應該優先
被照顧

罕病因為遺傳疾
病，屬隨機風險，
疾病治療有積極防
治的意義（每個人
都有可能罹患罕見
疾病）

1 3 4 52

政策期待



對罕藥專款經費增加以及執行狀況的期待

100%認為健保投入資源不夠充足，

應合理增加罕藥專款經費

0% 認為健保投入資源已足夠，

且健保財務困難，不需再增加罕藥專款

100%既然有預算，應該提高專款執行率，

縮短等待治療時間

0% 健保財務困難，可以認同等待30個月

政策期待



對擴大健保給付條件的期待

政策期待

94.9% 認為健保應該擴大給付條件，以使病
患公平的用藥機會

5.1% 認為目前健保給付條件尚合理，不需
要調整



針對國外上市的高價罕藥，若健保先小規模收載給付（限制給付條件）後，再
依真實世界證據（Real-World Evidence，RWE）顯示，若療效有限且副作用
超出預期，則給付1年後停止給付，您認為？

政策期待 對健保早期收載給付的期待

2.6% 完全同意

69.2% 部分同意，應多元評估療效的面向，並
納入病友意見。若確實療效不明顯，才
接受止付

28.2% 不合理，國外上市就應該給付，且不應
該止付



若健保給付僅以QALY或ICER閾值來評估罕藥財務衝
擊，作為決定給付與否條件，是否合理？

2.6%
2.6%

政策期待

不合理，罕藥不適用

76.9%

合理，但應考量建立

台灣合理閾值範

17.9%

合理，可用他國標準考慮

2.6%

合理，可接受

2.6%



建議HTA評估應採多元評估，下列指標須列入考量政策期待

1 治療對遺傳罕病具有防治的意義與價值

2

患者可自理生活(照顧自己起居)3

治療後可減少其他醫療使用

4 患者可自立生活(透過個人助理員
可獨立生活)

5 改善及穩定家庭關係及減少照顧壓力

6 患者的生命年限

7 可以就學、就業，增加社會生產力



病友代表參與新藥納入健保給付狀況

病友參與

21(30%)

7(17.5%)

12(52.5%)

0 5 10 15 20 25

沒有參與過

由健保署或其他政府單位（醫藥

品查驗中心）主動徵詢病人意見

健保藥品意見平台

46.2%
不曾參與過

53.8%
曾參與過



1

16

12

17

15

12

0 5 10 15 20

與罕病基金會合作

沒有參與過

透過自媒體發聲（臉書、社團）

透過媒體發聲

主動直接向衛福部或健保署表達需求

透過民意代表表達意見

病友參與

病友代表參與新藥納入健保給付狀況
其他非正式管道



病友參與

病友代表參與健保會或共擬會的意願

您或您的團體是否有意願擔任
健保會委員？

71.8%
願意

28.2%
沒有意願

您或您的團體是否有意願擔任
藥物共擬會病友團體代表？

59%
願意

41%
沒有意願



罕病96%為遺傳疾病，生育規劃時的影響因子疾病防治

1 疾病是否獲得治療

2

家庭經濟負擔3

疾病嚴重程度

4 社會福利是否完整

5 社會對病友的接納度

6 基因檢驗費用



若健保願意給付罕藥，是否有
助於生育規劃時進行產前基因
檢驗？

疾病防治

提供有給付的治療對罕病防治的影響

若健保願意給付罕藥，是否有
助於提高高風險家族基因篩檢
的意願？

92.3%
願意

7.7%
沒有意願

89.7%
願意

10.3%
沒有意願



病友及團體對罕藥給付的期許

在先天的不平等
尋找

公平的機會

●罕藥總額合理增加

●適當放寬罕藥給付條件

●縮短審查時程



病友及團體對罕藥給付的期許

茫茫數字中
看見

真實世界

●HTA中CEA/ICER之效益包

含家庭及社會影響，並放入公

平性思考(Equity)

●RWE應廣泛收集患者意見



病友及團體對罕藥給付的期許

承擔的風險
創造

意義與價值

●診斷技術發展影響精準醫學

●罕藥發展促進一般藥物研發

●重視罕病是重視下一代健康


