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序言一 

罕見疾病因病患人數少且社會大眾認識不足，患者醫療需求常受忽視，為

協助罕見疾病患者獲得適當的醫療照顧，本署自八十七年起著手推動罕見疾病

防治及藥物法之制定，在八十九年完成立法程序公布施行，使我國成為世界上

少數立法保障罕見疾病患者的國家之一。 

罕見疾病防治及藥物法施行至今，從罕見疾病的個案通報、醫療補助、藥

物及特殊營養食品之供應、獎勵措施及教育宣導等各方面，皆已見其初步成效。

為提供罕見疾病患者完整之醫療照顧，本署於九十一年公告罕見疾病列入重大

傷病，該類疾病目前共計約有一千多位患者領證，罕見疾病藥品之給付金額，

從九十年度的一點六億元、九十一年度的二點五億元，及至九十二年度的三點

三億元逐年成長，足見本署持續照護罕見疾病患者之決心。罕見疾病防治及藥

物法之施行，不僅解決罕見疾病患者迫切之醫療需求，並進一步藉由遺傳諮詢

及防治教育宣導工作，適當的紓解與調適病患及其家屬在生活上所遇到的困

境，也喚起了社會大眾對於罕見疾病之重視，這對於法案的施行彌足珍貴。同

時，為加強對罕見疾病患者之照護，本署於該法施行滿一年後，著手修訂母法，

期能藉修法給予病患最需要之協助，使該法更契合病患實際需求。 

未來，本署將持續從疾病預防、診斷、治療乃至於罕見疾病患者之社

會福利政策等各方面加強宣導及推動工作，以期全方面提升病患生活照護

品質。時值適用「罕見疾病防治及藥物法」之藥物年報第三期出刊，希冀

藉此提供法規現況與展望，並介紹罕見疾病之最新資訊，本署在各界殷切

期盼及督促下，將繼續努力，以期提供罕見疾病患者更美好的明天。 

行政院衛生署署長    陳建仁 
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序言二 
為提供罕見疾病患者妥善之藥物供應環境，本處規劃實施罕見疾病防

治及藥物法之近程目標在鼓勵藥商、醫院引進及供應罕見疾病藥物，解決

患者取得藥物之迫切需求，長期目標則在鼓勵國內相關機構與藥廠共同合

作，致力製造、輸入及研究發展罕見疾病藥物。該法案自八十九年公告施

行迄今，本署陸續公告七十一項適用該法之藥物名單、核發十六張罕見疾

病藥物許可證並核准專案進口二十多項罕見疾病藥物，實際解決罕見疾病

患者之用藥需求，爭取罕見疾病患者延長生命之契機。 

與美國、日本、澳洲及歐盟等實施罕見疾病藥物法之國家相較，其他

國家之孤兒藥法係提供優惠及保障措施，鼓勵藥廠研發製造需求量少之罕

見疾病藥物，以滿足醫療少數族群之用藥供應；我國罕見疾病防治及藥物

法則包含藥物及疾病雙重照護政策，提供國內罕見疾病患者完善之醫療照

護環境。罕見疾病防治及藥物法所提供的市場獨占權及獎勵措施，成功的

鼓勵藥廠開發製造並引進罕見疾病藥物，國內受惠病患數眾多，但另一方

面，該法施行迄今，對於某些罕見疾病與藥物之認定，以及規範取得獨占

權之罕見疾病藥物供應等問題亦逐漸產生，如何在滿足病患需求中尋求最

符合市場經濟效益的平衡點，則是本署現階段努力目標，期待能藉由健全

罕見疾病藥物之供應環境，提升國內罕見疾病患者之醫療品質。 

為進一步保障罕見疾病病患用藥安全，本署除定期編訂罕見疾病藥物

年報，適當監督該類藥品使用情形，並陸續編印發行罕見疾病藥物處方集，

蒐集彙整該類藥品之最新資訊集結成冊，提供醫護人員參考使用。未來，

本署將持續辦理相關藥物教育宣導，並請各界不吝賜教，以延續對罕見疾

病患者之用藥安全照護，提供患者更好的生活品質。 

 

                           衛生署藥政處處長    王惠珀 
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壹、罕見疾病防治及藥物法之現況與展望 

行政院衛生署國民健康局 
局長林秀娟 

三年多前「罕見疾病防治及藥物法」在政府、立法委員、病友團體及各界
的大力支持下，於民國 89 年 2 月 9 日公布，同年 8 月 9 日正式施行。其立法宗
旨，在於「防治罕見疾病之發生，及早診斷罕見疾病，加強照顧罕見疾病病患，
協助病患取得罕見疾病適用藥物及維持生命所需之特殊營養品，並獎勵與保障
該藥物及食品之供應、製造與研究發展」。有別於美國、日本、歐洲等先進國家
所制定的罕見疾病藥物法，我國的罕見疾病防治及藥物法是一個同時具有防治
觀念及提供病人良善、暢通與便利的藥物與食品之法案。 

就預防層面而言，早在罕見疾病防治及藥物法立法之前，為能早期發現、
及早治療各種先天性疾病，行政院衛生署自民國 73 年起，即參酌先進國家之經
驗，制定優生保健法，並著手推動各項優生保健工作，提供婚前健康檢查、產
前遺傳診斷、新生兒先天代謝疾病篩檢及遺傳諮詢等一系列之服務措施，並通
過十家醫學中心辦理遺傳諮詢中心認證，以確保其遺傳諮詢服務品質。這些服
務之提供，主要是以預防醫學之精神，加入遺傳醫學之科技，以協助家庭成員
患有或疑似先天性缺陷或遺傳疾病者，做出正確的診斷並提供適當的遺傳諮詢
與治療。本法公布施行後，政府更加強透過整合傳銷管道，結合衛生、社政、
教育、新聞以及民間病友團體等相關資源，積極推動民眾相關防治教育及宣導，
目前社會大眾對於罕見疾病已不再陌生、畏懼。 

在加強罕見疾病病人之照護方面，本法施行三年以來，行政院衛生署係以
戰戰兢兢的態度，站在病人及家屬的立場傾聽需求及處理問題，各項服務成果
如下： 

一、成立罕見疾病及藥物審議委員會，完成 93 大項 114 種罕見疾病、71 項罕
見疾病藥物及 40 項維持生命所需之特殊營養食品之審議及公告。 

二、建置罕見疾病個案通報資料庫，迄目前為止，各醫療院所通報罕見疾病個
案總人數，計 1,350 案，其中經公告罕見疾病者為 1,098 案。此外，並建
置罕見疾病諮詢單一窗口，提供相關政策、法令之諮詢，及醫療資源之轉
介服務。 

三、簡化罕見疾病藥物專案申請程序，包括申請資料的簡化、擴大申請者範圍、
以及一次申請量放寬至二年，並可視實際需要分批進口等；設置罕見疾病
藥物物流中心，目前由中國醫藥學院附設醫院協助，供應各醫療機構診療
所須之緊急罕見疾病藥物，以解決病人迫切用藥之需要。 

四、設置特殊營養食品統籌供應中心，目前由台大醫院及台北榮民總醫院協助
統籌購置及供應罕見疾病特殊營養食品，由政府每年編列預算全額補助。 

五、提供國際醫療合作代行檢驗服務，目前由財團法人罕見疾病基金會協助各
醫學中心或區域教學醫院有關罕見疾病個案需赴國外代行檢驗事宜，所需
費用由政府及該基金費各補助百分之四十，病人自行負擔百分之二十。 

刪除: 避免產生先天性缺陷

兒，並於產後針對

刪除: 此後，在民國 84 年實

施全國醫療服務網及全民健

康保險後，對於所有罹患重

大疾病、需長期支出醫療費

用之民眾，減輕不少重大傷

病病患及其家庭在經濟上之

負擔。

刪除: 及

刪除: 供應罕見疾病患者所

須之緊急性之罕見疾病藥物

及特殊營養食品
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在獎勵及保障藥物供應及食品之製造與研究發展方面，「罕見疾病藥物查驗
登記審查準則」在考量藥物之有效性及安全性的前提下，簡化藥物之查驗登記
程序，取消需檢附十大先進國家採用證明之規定及降低百分之八十的規費，同
時將該類藥物許可證有效期間延長為十年，且在此十年內，不受理同類藥物之
查驗登記申請。另為鼓勵重視罕見疾病患者之醫療照護及生活問題，對於引進
或專案申請罕見疾病藥物或食品卓有貢獻者，製造符合國內需求、本土特有、
不易進口之罕見疾病藥物或食品嘉惠病患卓有效益者，或在國內自行研發、進
行國內臨床試驗研究對罕見疾病藥物之研究發展卓有成效者，特別給予肯定與
鼓勵，以期全方面提升罕見疾病患者的醫療照護需求及生活品質。 

另外，為考量罕見疾病病人之經濟負擔，行政院衛生署除依罕見疾病醫療
補助辦法規定，編列預算補助罕見疾病於國內醫學中心或區域教學醫院所產生
之醫療費用，包括全民健保依法未能給付之罕見疾病診斷、治療、藥物及維持
生命所需之特殊營養食品費用之外；並於 90 年 10 月 31 日將罕見疾病致身心功
能障礙者納入「身心障礙者保護法」範圍，復於 91 年 8 月 30 日將本署公告之
罕見疾病，列入全民健康保險重大傷病範圍，以減輕病人及家屬在醫療上之經
濟障礙。 

以上種種，都是這些年來政府結合民間相關資源共同合作所展現之成果。
展望未來，為能完全落實政府對罕見疾病病人照顧之美意，並維護罕見疾病病
人之自主性及權益，行政院衛生署已完成「罕見疾病防治及藥物法」部分條文
修正草案，規定僅中央主管機關經罕見疾病病人或其法定代理人之同意，始得
派遣專業人員訪視，並提供照護諮詢；增列相關機關、機構、團體及其人員，
於執行罕見疾病防治相關業務時，應注意及尊重病人之人格與自主，及對病人
資料保密之義務；又為提供罕見疾病病人全方位的照顧，增列罕見疾病病人發
生就學、就業或就養問題時，各級衛生主管機關得協調相關機關或機構協助等
事項，目前該修正草案已送立法院審議，衛生署將積極與立法院各黨團溝通，
期待本修正法案能早日順利通過。此外，並將加強遺傳諮詢相關人才之培育，
及建構可近性之諮詢服務與社會支持系統。未來，建置罕見疾病病人一個有制
度、友善及有保障之生存環境，將指日可待。 

刪除: ；

刪除: 將衛生署公告之罕見

疾病全數列入全民健康保險

重大傷病之病類
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貳、遺傳諮詢中心現況與展望 

高雄醫學大學附設中和紀念醫院 
遺傳諮詢中心 趙美琴醫師 

遺傳諮詢是一種有關處理人類許多遺傳疾病的發生或可能發生之溝通過
程。為了處理此一過程須由遺傳專家對個人或家族提供以下的協助：(1)遺傳疾
病診斷、病程及治療之認知 (2)疾病的遺傳方式在其特定親屬之再發率的認知 
(3)再發危險之取捨、決心及行動 (4)患病成員病況的瞭解。 

民國 75 年〝優生保健法〞通過實施，行政院衛生署為了提高人口素質、保
護母子健康、預防遺傳疾病，在台大醫院和台北榮民總醫院成立〝優生保健諮
詢中心〞。民國 79 年衛生署核准〝高雄醫學大學附設中和紀念醫院〞設立〝優
生保健諮詢中心〞，由婦產科、小兒科及檢驗科醫師群提供臨床遺傳診斷、產前
遺傳診斷、羊膜穿刺、絨毛膜及臍帶血採樣、新生兒代謝異常篩檢的確認、診
斷、治療及追蹤。民國 88 年〝罕見疾病法〞通過實施，為了加強照顧罕見疾病
病患，及早診斷治療罕見疾病並防治其發生。遺傳諮詢專業的重要日益增加，
本院院長正名〝遺傳諮詢中心〞成為院內正式編制下的醫療單位。中心的主旨
為〝確保遺傳諮詢、診斷及治療之品質，並因應醫學遺傳之服務、研究、教學
之發展及需要〞。中心的任務有：(1)成立遺傳諮詢團隊，推動整合跨科部醫療
工作 (2)推廣預防遺傳性疾病知識及提供遺傳疾病諮詢服務 (3)利用中心資源
收集及研究國內遺傳性疾病。在中心團隊努力下於民國 91 年 12 月 25 日通過國
民健康局認證，是高屏地區唯一醫學中心獲此殊榮，中心的發展爭取民眾認同。 

中心位於〝啟川大樓〞二樓，介在小兒科及婦女醫學中心舒適的門診空間，
提供臨床遺傳及產前遺傳服務－包括遺傳疾病、罕見疾病、新生兒代謝疾病、
原住民遺傳疾病、親子鑑定、產前超音波、羊膜穿刺、人工生殖、家族遺傳性
癌症諮詢等。要靜的會談室內有二名專職〝遺傳諮詢師〞，隨時服務民眾，民眾
也能經由專線電話：07-3114995、傳真：07-3110947 或網站
http://www.kmuh.org.tw/www/ccgd/welcome.html 諮詢或討論，本中心接受醫療
院所及病友團體轉診。 

遺傳檢驗組有羊水染色體及細胞遺傳檢驗、分子遺傳檢驗、生化遺傳及基
因體醫學研究中心做許多遺傳基因檢查。也提供院外醫療院所檢體轉檢服務，
達到醫療資源分享。中心的支援人員包括：營養師、心理師、復健師及社工人
員，協助遺傳疾病病患。本中心亦提供民眾教育，撰寫〝高醫醫訊〞專欄，報
導各種遺傳疾病實例，定期舉行遺傳疾病病友會，辦理衛生所及基層醫療院所
醫事人員繼續教育，宣導〝遺傳疾病防治〞。 

遺傳諮詢中心的展望及期待，在醫療環境中遺傳疾病病患屬弱勢團體，因
此醫療資源更須要醫院重視，對遺傳醫學研究硬體及軟體支持，吸引更多醫療
人員的投入，才能讓遺傳諮詢中心的團隊更茁壯。國內各〝遺傳諮詢中心〞可
以互相競爭互相支援，提升服務品質為遺傳疾病病患權益而努力。加速遺傳醫
學研究的整合，國內最高研究單位〝中央研究院〞及〝國家科學委員會〞已努
力整合國內研究環境，基因體研究、台灣本土遺傳疾病收集研究，提供〝遺傳
諮詢中心〞臨床診斷協助。更肯定國民健康局努力〝提升遺傳諮詢服務品質〞
委託遺傳諮詢中心執行各相關遺傳諮詢業務。 
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未來的發展，除了醫療、教學、研究發展外，社區遺傳諮詢服務可以讓民
眾、基層醫療院所與遺傳諮詢中心緊密聯繫成服務網，來協助國內遺傳疾病病
患。 
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參、罕見疾病之介紹 

一、龐培（Pompe）氏症診斷與治療 

臺大醫院基因醫學部暨小兒部主治醫師 
胡務亮 

藉由生技科技的日益進展，許多以往「無藥可救」的病患，也重新燃起了
治療的新希望，其中更包括了罕見疾病的病患。罕見疾病雖然罕見，但由於全
球醫學界的持續努力，對於許多罕見疾病已尋得對策，例如：高雪氏症、苯酮
尿症。台灣地區的醫療環境隨著整體國民所得的提昇及經濟的發展已達相當水
準，比起歐美地區不惶多讓，在罕見疾病的治療方面也是如此，甚至在某些方
面更走在世界的尖端，龐培氏症的治療即為其中一例。 

龐培氏症是一種溶小體（lysosome）肝醣（Glycogen）儲積症，又常被稱
為肝醣儲積症第二型。此症為一種體染色體隱性遺傳疾病，患者的父母通常是
帶因者，帶因者沒有症狀，可是他們的下一代，每一胎不分男女，皆會有四分
之一的機會發病。其發生的原因是溶小體一種酸性麥芽糖酵素（Acid Maltase，
又稱α-glucosidase）的缺乏，使得進入溶小體的肝醣無法被分解而持續堆積，
進而影響到細胞的功能。此症影響的範圍為全身性，造成最嚴重的影響是在肌
肉組織。由於肝醣的逐漸堆積會造成肌肉的肥大（如舌頭與心臟），並進而影響
其功能，造成肌肉無力現象。病情會持續發展，肌肉則逐漸退化，而以纖維組
織取代。 

龐培氏症典型的個案在出生時通常是正常的，患嬰在兩三個月大時，父母
可能會發現小孩的四肢比較軟，沒有力氣，活動力缺乏，頭部的控制比一般小
孩還慢。所以患嬰都是在三至五個月大時，因呼吸急促或氣管炎到醫院求診，
在 X 光下可看到嚴重的心臟肥大，而被醫師懷疑為龐培氏症。心電圖上的特徵
除了心室肥大外，PR 間距會變得特別短。心臟超音波則可明顯看到心臟肥大，
心室內腔則縮小。患者的肝臟在初期有輕微的腫大，待心臟衰竭後，肝臟腫大
則更明顯。這些臨床表現通常可提供為醫師診斷的依據。確定診斷的方法則有
賴於進行皮膚纖維芽細胞酵素活性的測定，至於患者的血液和尿液也可用來初
步分析酵素的活性。通常患者的活性很低，而父母（帶因者）的活性會介於正
常人和患者之間。患嬰肌肉無力、心臟肥大、心衰竭的狀況會逐漸地嚴重，如
果心臟衰竭的症狀有幸得到控制，患嬰也會因為全身肌肉無力無法呼吸需要呼
吸器與氧氣的輔助，如果不給予呼吸器的輔助，患嬰則很少能存活超過一歲。 

目前在台灣，各醫學中心每年都會發現幾個此症的病例，但是在治療方面，
一直都沒有有效的治療方法。儘管最直接的治療方式就是補充體內所缺乏的酵
素，但是對於酵素大量生產、純化、乃至於如何被身體細胞吸收運用等等難題，
科學家們也不斷的竭盡心力，希望能製造出好的藥物。雖然已渡過一連串漫長
的等待，但在生物科技的日益進展之下，現在已可利用基因重組的生技技術，
大量製造此症所缺乏的酵素，並加以純化，順利的施打於患者身上，這將使得
患者藉由缺乏酵素的補充，矯正肌肉無力的現象。 

對於龐培氏症患者酵素補充治療的確定其有效的證據來自幾個方面，首先
是被應用於一種患有龐培氏症的鵪鶉身上，為其注射酵素幾個禮拜後，使得原
本病厭厭的鳥兒，竟然能夠再次展翅飛翔。並根據如此正向的證據，接著進行
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了第一階段的人體實驗。科學家們先選擇了數個尚未發病或年齡尚小的患嬰，
給予酵素的補充，證明了酵素的注射能使這些患有龐培氏症的患嬰，很快的就
恢復了健康。他們變得不僅有活力，能跑能跳，相對的心臟衰竭的狀況也更得
了改善。但是在第二階段的人體試驗中，罹病太嚴重的患嬰，無法因為酵素補
充而恢復健康，甚至仍然在一兩年內死亡。因此目前進行的第三階段的人體試
驗中，酵素補充治療的療效需要再進一步得到證實，對於六個月以內發病的患
嬰，看看能否使他們的壽命超過一歲以上，不再因為呼吸衰竭或心臟衰竭而死
亡。 

目前龐貝氏症酵素補充療法最後一個階段的臨床試驗，已經在美國，歐洲
及台灣同步展開。臺大醫院很榮幸的可以加入這一項研究，且屬於執行第三階
段人體試驗的中心之一，現在符合診斷條件的龐培氏症患嬰已有 3 位，在其父
母的同意之下接受了此項臨床試驗，也已順利進行酵素的補充治療，日漸恢復
健康中。且另有 2 位龐培氏症的患嬰，我們也進行了人道救援的協助。不過我
們必須提醒基層醫師及民眾，嬰兒型龐貝氏症只有早期治療效果才會好，我們
希望診斷的時間能在三、四個月大以前，不過在這個階段患者的症狀不明顯，
可能只是比較軟弱，常常感冒或氣管炎，但是在這個階段胸部 X 光及心電圖就
已經可以看到明顯的心臟肥大。因此大家要提高警覺，以免錯失治療的機會。 

此項人體試驗的成功，並已發表在國際一流期刊之中。第三階段人體試驗
則是藥物上市前一道必經的關卡。雖然酵素補充治療仍有一些尚待解決的課
題，例如要如何維持藥效，如何使得重度患者的肌肉細胞「起死回生」等等，
但就整體而言，龐培氏症患者的酵素補充治療已被公認是目前有效且唯一的治
療。展望在不久的將來，台灣能對於更多龐培氏症的患者施以酵素補充的治療，
治療的曙光已現，龐培氏症的患者與家屬，他們終於可以揮別「無藥可醫」的
眼淚與悲情，欣喜迎接治療新紀元的到來。 

 

撰稿：簡穎秀、胡務亮（臺大醫院基因醫學部暨小兒部主治醫師） 

整理：郭惠珍（臺大醫院基因醫學部專任助理） 
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二、先天性代謝異常治療新展望 

馬偕紀念醫院小兒遺傳科及醫學研究部醫師  
林炫沛  

先天性代謝異常（Inborn error of metabolism, IEM）是一群因遺傳基因病
變，造成人體內執行新陳代謝功能的種種複雜生化反應中的某一個重要步驟受
阻，而衍生的一群疾病。基因缺陷會導致其終產物---各種酵素及結構性蛋白質
功能不彰，使得人體內相關的生化活動減緩或中斷，迫使上游受質的大量堆積、
下游產物不足及中間產物的增加，而形成臨床上林林總總的先天性代謝異常疾
病（請參考附圖一）。先天性代謝異常的病類繁多，但個別疾病的發生率極低，
幾乎皆屬罕見疾病，大致上可分為有機酸血症（Organic acidemias）、胺基酸代
謝異常（Aminoacidopathies）、脂肪酸代謝異常（Fatty acid metabolic disorders）、
溶小體儲積症（Lysosomal storage disease, LSD）、紫質代謝異常（Metabolic 
disorders of porphyrins）、嘌呤或嘧啶代謝異常（Metabolic disorders of purines and 
pyrimidines）稀有金屬代謝異常（Metabolic disorders of metals）及代謝物質輸
送系統異常（Transport disorders）等。 

一般而言，代謝異常疾病患者體內的酵素（又稱之為酶）活性降低程度越
明顯，或異常的生化反應會產生毒性物質，而且這些毒性物質會急遽累積者，
則病人發病得越早、病情越加嚴重；只有透過早期診斷、早期給予有效治療的
機制，才能使病人有一線生機。近二十年來全面推展的新生兒篩檢即著眼於此，
讓許多代謝異常的病人因及早診斷，並藉由藥物或特殊奶品的矯治（如先天性
甲狀腺低功能症患者之甲狀腺素治療，苯酮尿症病人使用低苯丙胺酸配方奶，
半胱胺酸尿症病人使用低甲硫胺酸配方奶，以及半乳糖血症患者避開所有含乳
糖之食品等），而得到良好的療效。自三、四年前開始在國內推廣的串聯式質譜
儀篩檢，能相當快速、精確的篩檢出二十多種先天性代謝疾病，希望能更進一
步達到協助遺傳診斷，早期給予有效治療，預防疾病再發的目標。 

先天性代謝異常，尤其是溶小體儲積症的臨床治療，在過去的十多年間又
有幾項重大突破，醫治了不少的病人，不只增加了罹病者的存活率，減少疾病
的併發症，又因治療的便利性及安全性大為提高，而讓患者能夠較無風險與負
擔地享受醫療技術進步所帶來的好處。這當中最重要的進展即為各種酵素替代
療法（Enzyme replacement therapy, ERT）的研發成功。過去這類儲積症的病人
僅能接受症狀緩解療法，或以手術矯治或切除病變器官，要不便只好嘗試骨髓
或幹細胞移植，其療效及成功率都很難令人滿意。 

溶小體儲積症是一群因基因病變，導致特定溶小體酵素活性減低或喪失，
而造成的先天代謝疾病，目前已知約有四十多種不同的疾病分類。此類病症的
特徵為溶小體酵素的受質如：肝醣、粘多醣、醣蛋白、神經脂質等大分子之漸
進性堆積，使得含有這些成份的各個相關組織器官逐漸變形、變性，而致喪失
功能。其總合發生率約為每 8,000 位新生兒中會出現一例。 

近年來由於此類疾病在遺傳學及生化學導因研究上的突破性發展，讓醫學
界得以進一步瞭解溶小體的運作機制，從而發現了醣蛋白等大分子受質被抓取
進 入 溶 小 體 內 必 經 的 「 甘 露 糖 六 磷 酸 鹽 接 受 器 調 節 路 徑
（Mannose-6-phosphate-receptor-mediated pathway）」，研究者也因此獲得了其後
發展出酵素替代療法（ERT）關鍵技術的理論基礎。於最近十多年來陸續研發
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成功，並一一被引進國內治療病人的靜脈輸注 ERT 計有：治療高雪氏症第一型
（Gaucher disease type 1）之基因工程合成酵素 Cerezyme（Recombinant human 
acid β-glucosidase）：治療法布瑞氏症（Fabry disease）之酵素 Fabrazyme 及
Replagal（Recombinant human β-galactosidase）；治療粘多醣儲積症第一型---
又稱為賀勒/施艾氏症（Mucopolysaccharidosis type I, Hurler/Schiei syndrome）之
酵素 Aldurazyme（Recombinant human α-L-Iduronidase）；以及治療肝醣儲積症
第二型---又稱為龐貝氏症（Glycogen storage disease type II, Pompe disease）之酵
素 Acid α-glucosidase 等。除此之外尚有數種新研發的酵素製劑正在進行第一/
二期或第三期（Phase 1/2 或 Phase 3） 的人體試驗，如治療粘多醣儲積症第六
型的 Arylsulphatase 酵素，及治療粘多醣儲積症第二型的 Iduronate-2-sulphatase
酵素，不久便將逐一面世，給予罹患特殊先天代謝疾病者安全有效的新療法。 

由於 ERT 中所使用的各種酵素均為大分子，經靜脈注射途徑無法通過腦部
血管屏障，理論上僅能治療未波及大腦神經系統的溶小體儲積症；另外，ERT
所需之酵素藥物價格高昂且需終身定期（通常需每週或每兩週一次）行之，此
常令患者無法始終如一地配合，並擔心一旦失去相關保障時，醫療給付勢將無
以為繼，而使生命再受威脅。這些困境與難題有待科學界繼續研發，並與醫療
專業團隊和政府主管機關攜手合作，以及積極與病患團體充分溝通，方有化解
的可能。 

新近的研究發展透出一線曙光。針對部分體內尚殘存有些許酵素功能（尤
其是蛋白質分子折疊異常所導致之酵素功能障礙）的 LSD 患者，研究團隊正嘗
試利用分子量較小、分子結構簡單的藥理學護送分子（Pharmacological 
chaperones），藉由補強折疊錯誤或結構不穩定的異常酵素分子，來促進或增強
其功能，達到治療的目的，此稱為酵素增強療法（Enzyme enhancement therapy, 
EET）；而基因療法也是另一個研究者正在努力的面向。目前這些方向的研發進
展尚緩，未來卻不可限量。 
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附圖一 
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代謝的途徑： 
以此圖表為例來說明某一

生化反應（新陳代謝）的

途徑。物質 A 經由物質 A
經由一連串酶的作用一連

串酶的作用之後，而產生

產物 D，如果如果由於基

因的缺陷，導致酶 Y 無法

合成，便會造成物質 B 的

堆積和終產物 D 的缺乏。

這種型式的基因缺陷，將

會導致嚴重的遺傳性代謝

異常。 

酶 X 酶 Y 酶 Z 終產物

酶 X 酶 Y 缺

途徑在此

受到中斷

終產物

D 缺乏 

物質 B 堆
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三、高胱胺酸尿症 (Homocystinuria) 

台北榮民總醫院兒童醫學部 
李妮鍾 顏瑞龍 牛道明 

案例 

莊小弟弟是一個十四歲的小男生，出生過程正常，出生後也沒有人告知有
何異狀。他是雅美族人，父母親是近親結婚，在家中排行最小，家裡其他兄弟
姊妹並無與他相同症狀。從幼稚園開始，他就比同儕身高來的高大。上小學之
後，學校功課並不好，有學習與互動上的障礙，但個性溫順。八歲半的時候，
兩眼出現視力模糊，檢查後配予高度近視眼鏡。十三歲時，突然出現劇烈頭痛
及嘔吐的症狀，送醫檢查之後發現是左眼急性水晶體脫位合併急性青光眼，於
是他接受了左眼水晶體摘除手術。一年後，他又突然覺得右眼疼痛、視力模糊、
右側頭痛與嘔吐，被轉送到我們醫院來。眼部檢查發現右眼急性水晶體脫位合
併急性青光眼(眼壓 46 mmHg)。當時的醫師懷疑是馬凡氏症候群，但檢查心臟
無發現主動脈根部擴大，腰椎也無腰部硬腦膜擴大的現象。抽血檢查血中的胺
基酸濃度發現血中硫胺酸(Methionine)值為 772μmol/L，明顯上升；血中高胱胺
酸 (Homocystine)值為 47.09μM。尿液特殊檢查 (Silver nitroprusside test 與
Cyanide nitroprusside test)均為陽性。骨質密度檢查呈現骨質疏鬆(0.804 ± 0.01 
g/cm2)；智力評估也發現病人平均智商值為 40。所幸病人並無中風或血管病變
的症狀。診斷高胱胱胺酸尿症之後，立即給予飲食限制、補充特殊奶粉
(Hominex-2)、葉酸(Folic acid)、Betaine、維生素 B6、Aspirin 與 Persantin 治療。
待血中 Methionine 降至正常值內，Homocystine 降為 undetectable 後，病人順利
接受右眼水晶體摘除手術並出院。 

討論 

一、高胱胺酸尿症的生化原理 

人體攝食之蛋白質中含有 0.3%-5%的甲硫胺酸(methionine, MET)。部分食
物中的甲硫胺酸將作為身體蛋白質的合成來源，而大部分的甲硫胺酸則是經硫
化作用（methionine-S-adenosyltransferase, MAT）行成 S-adenosylmethionine，最
後再轉成高半胱胺酸(homocysteine)。 

一旦形成高半胱胺酸(homocysteine)，有四種方式可將它代謝：有兩種方式
是在「去甲基化」的過程中回復成甲硫胺酸(MET)、第三種方式是兩個高半胱
胺酸(cysteine)結合成高胱胺酸(homocystine)、第四種方式則是藉「CBS 酵素」{胱
硫醚合成脢(cystathionine-β-synthase, CBS)}將之代謝成半胱胺酸(cysteine)。 

不合併有 methylmalonic aciduria 的高胱胺酸尿症(homocystinuria)，是因為
缺乏下列三種酵素中至少一種酵素： 

1. Methylenetetrahydrofolate reductase 
2. 5-methyltetrahydrofolate-homocysteine methyltransferase 
3. CBS 酵素 
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而其中最常見的原因在於「CBS 酵素之功能缺乏」，因而造成含硫胺基酸
的代謝合成過程中發生機能障礙，在體內造成高胱胺酸、甲硫胺酸、和多種高
半胱胺酸的有毒代謝產物的堆積，而導致對身體的傷害。以下就最常見的 CBS
酵素之功能缺乏做介紹。 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

二、遺傳機制 

高胱胺酸尿症(CBS 缺乏症)是一種「體染色體隱性遺傳」的胺基酸代謝異
常疾病。若父母雙方皆為隱性之帶原者，則配對下罹患該病之機率為四分之一，
且患者機率並無性別之分。 

三、發生率 
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高胱胺酸尿症在歐美的發生率約為二十萬分之一。台灣自 1984 年以來，總
共篩檢了四百四十幾萬的新生兒，篩檢出 4 位確診為高胱胺酸尿症的病人，但
是台灣確切的發生率並不清楚。 

四、確認診斷 

新生兒篩檢方法(newborn screen)是測定濾紙血片檢體中甲硫胺酸的含量。
當濃度高於 1mg/dL blood 時應進一步接受複檢。甲硫胺酸濃度若有持續上升之
現象，即應進行確認診斷。 

確認診斷除了小兒遺傳專科醫師的臨床評估之外，實驗室的確認方法為分
析血液及尿液中相關胺基酸的含量。血中甲硫胺酸濃度會大幅升高，血與尿中
測出高胱胺酸。如果胺基酸檢查出現以上異常，可進一步測定表皮細胞中 CBS
酵素的活性或基因突變位置。 

五、臨床症狀 

高胱胺酸尿症的臨床症狀遍佈全身，茲整理為以下列表: 

影響器官 常見症狀 少見症狀 
眼睛 水晶體脫位 青光眼 

 近視 視神經萎縮 
  視網膜退化 
  視網膜剝離 
  白內障 
  角膜異常 

骨骼 骨質疏鬆 蜘蛛狀指 
 雙凹型脊椎 腕骨增大 
 脊柱側彎 漏斗胸或雞胸 
 長骨長度增加 駝背 
 骨骺板不規則 膝外翻 
 高足弓 第四掌骨較短 
 高拱顎  

神經系統 智能不足 抽筋 
 精神方面疾病 腦波異常 
  椎體外症候群 

血管系統 血管栓塞  
 臉部蝴蝶斑  
 皮膚網狀青斑  

其他症狀  皮膚脆弱較薄 
  脂肪肝 
  腹股溝疝氣 
  肌肉病變 
  內分泌異常 
  凝血因子減少 



 16 

 

其中眼睛與骨骼系統方面的症狀與馬凡氏症候群相似，而這也是臨床醫師
要特別留意及鑑別診斷的地方。 

六、治療 

(一) 對維生素 B6 治療有反應者 

因維生素 B6 為 CBS 酵素之輔脢。故對於「CBS 酵素輕微缺乏者」，補充
適量的維生素 B6 可使其 CBS 酵素發揮功能，以降低血中的甲硫胺酸及尿中的
高胱胺酸濃度。根據統計，在 CBS 酵素異常的病人中有 13%的病人對維生素
B6 有效。因此嘗試給予高胱胺酸尿症的患者以維生素 B6 治療，對於新生兒及
小小孩在以「低甲硫胺酸飲食限制」之前，應該嘗試每天給予 25mg 到 100mg
的維生素 B6，持續四週。而在大小孩與大人則每天給予 1gm。 

然而一旦血液中的甲硫胺酸和高胱胺酸濃度降低時，則要逐漸調降維生素
B6 量至有效最低劑量，以避免長期服用高單位維生素 B6 造成週邊神經的問題。 

 (二) 對維生素 B6 沒有反應者 

若患者服用維生素 B6 之劑量加到 1000mg/day 時仍無反應時，應開始以「低
甲硫胺酸飲食限制」進行飲食控制治療，以維持血液中甲硫胺酸適合濃度。並
合併食用「低甲硫胺酸之特殊奶粉」(如 Hominex-2)補充身體的「必須胺基酸」，
以維持正常的生長及生理功能。再者，此類病患因為酵素缺乏的緣故，會造成
下游產物胱胺酸的減少。雖然特殊奶粉中已加入補充胱胺酸，但若測血中胱胺
酸濃度仍低，可再多補充胱胺酸(L-cysteine)，目標是維持胱胺酸在正常範圍之
內。 

給予甜菜鹼(betaine)的目的是為了降低血液中高胱胺酸濃度。Betaine 的作
用機轉是增加高胱胺酸的甲基化(methylation)，讓高胱胺酸轉為甲硫胺酸，以降
低高胱胺酸的濃度。 

由於甲基化過程中也需要葉酸(folic acid)與維生素 B12 的幫助，所以也可
能需要補充葉酸(folate)與維生素 B12。 

 (三) 營養治療的目標 

我們希望飯後 2 到 4 小時的血液中甲硫胺酸濃度在 18 到 45 μmol/L 之間、
胱胺酸濃度在 25 到 50 μmol/L、高胱胺酸濃度在零或少量的濃度。 

至於針對病患的成長、發展及營養狀態，應要使小孩能有正常的成長，並
於長大後能維持適當的身高體重，及維持正常的營養狀態。同時預防發生如肌
張力不足、血栓栓塞疾病、腸胃病、出血傾向及胰臟炎等疾病，也是很重要的。 

(四) 每日的能量及蛋白質建議攝取量 

 



 17 

年齡 熱量 
(kcal/day) 

蛋白質 
(g/day) 

甲硫胺酸 
(methionine)
(mg/kg/day)

胱胺酸 
(L-Cystine)
(mg/kg/day)

甜菜鹼 
(Betaine)
(g/day) 

葉酸
(Folate) 
(mg/day) 

0-6 月 120/kg 3-3.5/kg 35 (20-50) 250-300 1-3 0.5-1.0 

6-12 月 115/kg 2.5-3/kg 28 (15-40) 200-250 1-3 0.5-1.0 

1- 4 歲 900-1800 ≧30 20 (10-30) 150 
(100-200) 3-6 1-3 

4- 7 歲 1300-2300 ≧35 15 (10-20) 150 
(100-200) 3-6 1-3 

7-11 歲 1650-3300 ≧40 15 (10-20) 150 
(100-200) 3-6 1-3 

11-19 歲 1500-3300 ≧50-65 15 (10-20) 75 (50-60) 3-6 1-3 

資料來源 : nutrition support of Inborn Errors of 
Metabolism in Handbood of Pediatirc Nutrition. 

2nd ed. 1999. p255 

七、併發症與預後 

高胱胺酸尿症的病人在手術後造成血管栓塞的機率較高，所以能不開刀盡量
要避免。如果必須要手術，開刀前後的血中高胱胺酸濃度的控制與水分補充便
需特別注意。另外，也有人建議手術前先給予抗凝血藥物如 Aspirin 與 Persantin
以預防血栓的發生。 

一般來說，若為 Vit B6 不反映型的個案，預後並不是很理想。若能早期發
現早期治療，則智能方面尚佳，然而眼睛的病變則是難以避免的，但控制的愈
嚴謹，則後遺症的程度也愈輕。 
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四、軟骨發育不全症 

台中榮總遺傳諮詢中心主任 
徐山靜 

 簡介 

自古以來，有許多有關矮人的故事和神話。幸好醫學的進步，讓我們了解
了軟骨發育不全症的病因，而去除了不該有的迷信。 

侏儒 “Dwarf” 通常指身材比例不正常的矮小，頭和軀幹與短小的手腿相
比，顯得不正常的大。矮子 “midgets”，則指身體比例正常的矮小。 

兒童生長遲緩的病因很多，包括：遺傳、營養、感染、慢性病、賀爾蒙異
常等一大堆。骨骼發育異常，為其中一大類；已發現及報告過的有 100 種以上；
軟骨發育不全症，為其中最常見的病因之一。 

 軟骨發育不全症的發生率及遺傳機率 

軟骨發育不全症的發生率為每一萬五千至四萬人中有一位，不分種族，也
不分性別。根據統計，在美國大約有一萬名軟骨發育不全症的患者；在台灣約
略應有一千人 (但截至 92 年底，已通報健康局者只有 74 例)。 

約 75-90%的病童為正常父母所生，即他們為新發生的突變，此突變發生的
原因目前還不知道。當突變發生後，軟骨發育不全症以體顯性為遺傳方式。若
父母正常，下一胎的遺傳機率幾近 0%；若父母一方有軟骨發育不全症，其遺
傳機率為 50%；若父母雙方都有軟骨發育不全症，其子女 50%為病患，25%身
高正常，25%為致死性的重型病患。 

 軟骨發育不全症的病因 

1994年 John Wasmuth等人發現軟骨發育不全症是位於 4號染色體上的纖維
母細胞生長因子 3 號受器基因 (fibroblast growth factor receptor-3 gene, FGFR3 )
突變所造成的。在特定的位置出現特定的突變，G1138A (G380R，glycine to 
arginine)，至於為何出現的機制仍不明。此突變會遺傳，由單基因從一代傳給
下一代。凡帶此基因的人，完全顯示出軟骨發育不全的症狀；不會只顯示一部
份，因此稱為顯性遺傳。 

 軟骨發育不全症有那些徵兆和併發症? 

它主要影響軟骨及骨骼，造成外觀的症狀有： 

1、生長：身材矮小、比例不正常：頭大、軀幹正常、手腿短 (上臂、大腿特別
明顯)。 

2、顱顏部：頭大、前額突出、鼻樑塌陷、顴骨發育差、下巴突出、牙床咬合不
良、上牙齦擁擠。 

3、骨骼系統：顱底狹小、腰椎前突曲度大、O 型腿 (脛骨彎曲)、膝外翻、肘
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明顯、無法伸直、手指粗短 (稱三叉指)、足扁平、骨盆方形、薦骨坐骨凹小。 

4、其他：關節鬆弛，肌肉低張 (2-3 歲時達正常)，智能正常，壽命正常。 

較多見的併發症 (根據 1998 年美國/加拿大/澳洲 193 例的聯合統計 J Med 
Genet 1998; 35: 705-12)： 

1. 易得中耳炎，聽力障礙，語言障礙 (18.6%)。 
2. 水腦需開刀裝引流管者約 11%，多在 2 歲前發現。 
3. 睡眠呼吸暫停：8%一歲前發現，16%發生於青少年期。睡眠障礙可高達 80%。 
4. 呼吸阻塞：需做扁桃腺切除者約 40%。 
5. 脊髓、腦幹受壓迫：發生率約 16%。背痛、腳痛、腳麻、跛行、小便失禁有

3%、嚴重型者可導致死亡。 

 如何診斷軟骨發育不全症? 

胎兒期，可發現腿骨較短，但需至妊娠中末期較明顯，做基因突變分析可
正確診斷 90-98%。出生時，依據下列特徵及檢驗法，應可診斷： 

1. 外觀的特徵。 
2. 基因突變檢查。 
3. 放射線骨骼的特殊表現。 

 軟骨發育不全症的病人成人時能長多高? 

這是父母常問的問題，統計顯示成人時的身高，平均男的是 131.5 公分；女
的是 123.4 公分。它似乎與父母的身高無關。 

 治療方法 

關於生長，現階段尚無特殊有效的治療方法，可以促進軟骨發育不全症患
者的生長。生長素的治療，可以在第一年治療時增加生長速率，之後效果不明；
尚無証據可增加患者成人時的身高。 

在歐美少數醫學中心，利用手術來增高或增長患者的腿或手臂，大腿及小
腿各可增加 7-13 公分；但不常實行，因為常發生併發症，且整個過程很是冗長
與困難的。1997 年日本曾報導 35 例手術的經驗，結果相當良好。 

神經及骨科問題，給予症狀治療。  

 他們的健康問題有那些? 

1. 運動發展慢： 

頸部豎直晚：3-4 月 (頭大)。 

走路：2-3 歲。 

最終發展正常。 
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2. 體重易超重。 

3. 中耳炎 (5-6 歲前)：角度關係，易失聰，注意即時治療感染。 

4. 牙齒：咬合不良，可能需矯正。 

5. 頭大，可能產生水腦。 

 如何照護軟骨發育不全症的病人? 

目前沒有特定的治療，生長素無法增加身高；也沒有其他的藥物能夠。現
有的治療，都是針對身高之外的問題;或預防併發症。兒科醫生經由其他專科醫
師的幫助，可給予你們孩子基本常識諮詢和照顧。各國有許多相關的研究在進
行中。 

* 頭圍在出生第一年要每個月量一次： 

1. 出生後前兩年可能會有水腦，所以要定期量頭圍。 
2. 如果前囟門異常大，要做腦部超音波。 

* 呼吸： 

1. 小於 3%會有嬰兒猝死情形，通常在比較嚴重的病人會發生。 
2. 小於 5%會有嚴重的上呼吸道阻塞情形；如果有，可考慮做睡眠

的檢查。 
3. 三歲以下的病人 < 5%病人會有限制性肺部疾病( restrictive 

pulmonary disease )，可能合併易過度反應的呼吸道疾病 
( reactive airway disease )。 

1. 出生至一個月大 

* 經由放射線檢查確立診斷，給予諮詢、介紹支持團體。 

* 記錄臂幅 ( arm span )、頭圍(occipital frontal circumference；OCF )、身長、
上半身及下半身比值。 

2. 1 個月至 1 歲嬰兒期 

* 注意頭圍：若快速增加，考慮超音波檢查。 

* 9 個月：聽力測驗。 

* 6-12 月：檢查有否中耳炎。 

* 1 歲內肌肉無力，需給予背部支撐，避免背部後突。 

3. 1 至 5 歲兒童期 

* 評估生長、發育。 
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* 2 歲前必須評估語言，若有遲緩，排除中耳炎。 

* 注意有無睡眠時，呼吸中斷現象。 

* 討論復健早療，鼓勵多參與活動。 

4. 5 至 13 歲兒童期 

* 評估生長、發育、及社會調適。 

* 每年測驗聽力，及中耳炎。 

* 5 歲時做骨科評估。 

* 鼓勵正確姿勢。 

* 培養可接受的運動，如游泳、騎車。 

* 注意肥胖的發生。 

5. 13 至 21 歲青少年期至成人期 

* 評估生長、發育、及社會調適。 

* 討論性發育及生育。 

* 與青少年討論軟骨發育不全症的診斷，確定他們瞭解遺傳特性。 

* 討論教育及未來職業的選擇。 

* 20-30 歲易發生胸腰椎狹窄，其症狀為腿部無力、下背痛、括約肌障礙。 

 女性病人懷孕有什麼問題? 

女性病人懷孕時，必須由產科醫生細心指導產前照顧，生產時通常須作剖
腹生產。 

 軟骨發育不全症病人的衛教 

除了將上述醫療諮詢告訴家長及病人外，對軟骨發育不全症的病人很重要
的，是父母本身的心態須正向而積極，讓孩子多參與正當活動；本身要瞭解也
告訴孩子現在在職業上他們有許多選擇。鼓勵他們多參與病友團體，互相鼓勵。
經由與適應良好的病人的接觸，鼓勵他們能有高大的願望，正面的心態。何美
意老師所寫由宇宙光出版社出版的書，”我是失誤的作品嗎？”也是極好的鼓勵。 

關懷矮小及生長障礙的病人團體，國內目前沒有(馬偕醫院曾成立小小人兒
聯誼會)；美國有二個：LPA (Little People of America)，HGF (Human Growth 
Foundation)。 
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http://www2.mmh.org.tw/ssd/little.htm 
馬偕紀念醫院-小小人兒聯誼會 社會服務室蔡莉莉社工師 
TEL: (02)25433535-2489   
 
http://mylittlebaby.idv.tw  
中國附設醫院 小小人兒醫療資訊網嚴沼淑小姐 
04-2325-2406 
  
National Library of Medicine Genetics Home Reference  
Achondroplasia  
 
NCBI Genes and Disease Webpage  
Achondroplasia  
 
Human Growth Foundation  
Phone: 800-451-6434  
Fax: 516-671-4055  
Email: hgf1@hgfound.org  
www.hgfound.org  
 
Little People of America (LPA)  
Phone: 888-LPA-2001 (888-572-2001); 503-846-1562  
Fax: 503-846-1590  
Email: info@lpaonline.org  
www.lpaonline.org  
 
MAGIC Foundation for Children's Growth  
Phone: 708-383-0808  
Fax: 708-383-0899  
Email: mary@magicfoundation.org  
www.magicfoundation.org  
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五、亨丁頓舞蹈症 

作者 李宜中 宋秉文 

前言 

亨丁頓舞蹈症(Huntington’s chorea)是一種體顯性遺傳的神經退化性疾病，
最早的病例是由喬治亨丁頓在西元 1872 年所報告，其特徵為漸進式的手足不隨
意無規律快速動作（舞蹈症）、智能退化以及人格改變等精神方面的問題，目前
並無有效藥物可治癒或延緩此疾病。 

流行病學 

亨丁頓舞蹈症的盛行率在不同區域可能有所不同，但在各個種族都已有此
病例的報導；一般而言，它的盛行率約是萬分之一。盛行率較高的地區包括蘇
格蘭、委內瑞拉，而中國、日本、芬蘭是屬於盛行率較低的區域。 

臨床特徵 

1. 發病年齡 

一般常見的發病年齡是在 30-55 歲間，但也曾有早至 2 歲，及晚至 92 歲發
病的報告；百分之五的病人在 21 歲前發病，這類病人在臨床表徵上與典型病人
不同，稱之為魏斯特法變異型（Westphal variant）。通常愈早發病，病狀愈嚴重，
疾病的演變也愈快。 

2. 臨床症狀：可分運動、精神行為及智能病狀來討論。 

(1)運動方面 

最早的病狀是眼球移動捕捉影像能力（saccadic eye movements）的障礙，
病人常需利用眨眼及轉頭的動作來輔助眼球移動捕捉影像。而接著是手足動作
的遲緩笨拙（clumsiness），進而逐漸演變成不隨意無規律的快速動作，也就是
所謂的舞蹈症。 

舞蹈症的嚴重程度在不同病人之間也不同，而且也會隨著病程的進行而變
化。除了舞蹈症外，病人同時也會有行動遲緩（bradykinesia）及肌張力異常動
作（dystonia）發生；當病程演變至後期時，常常舞蹈症不再是主要的病狀，更
顯著的是行動遲緩及肌張力異常動作。運動的症狀也同時會影響到病人的構音
及吞嚥，同時病人也喪失日常生活自我照顧的能力。此類病人平均存活 17 年，
常因吞嚥能力障礙造成的吸入性肺炎或運動障礙所造成的頭部外傷而致死。 

早發型病人（魏斯特法變異型）的運動症狀與典型病人不同，是以運動遲
緩及肌張力異常動作為主，常合併肌躍症（myoclonus）及癲癇發作（seizures）。 

(2)精神行為方面 

精神行為的問題也常是造成亨丁頓舞蹈症病人喪失日常生活自我照顧能力
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的原因之一。百分之九十八的病人都有一個或以上的精神行為問題；在疾病的
初期，最常見的問題是躁動不安(irritability)、焦慮及憂鬱。病人的表現可以是
易怒、易受刺激，常因受一些小刺激就會有誇張的情緒反應。百分之三十的病
人符合重鬱症（major depressive disorder）的診斷標準，但躁症（mania）卻較
少見。 

病人的自殺率是正常族群的六倍，其危險因子包括：沒有結婚、沒有小孩、
有憂鬱症，及家族成員有自殺病史。當疾病進展至後期時，幾乎每個病人的精
神行為都演變成以冷漠（apathy）為主。精神行為的症狀可在運動症狀之前單
獨出現。 

(3)智能問題 

每個亨丁頓舞蹈症的病人都會有智能退化的問題。在初期時，這類失智症
的特徵是比較偏向於皮質下失智症（subcortical dementia），以影響注意力、反
應能力、定向能力、判斷力及起始能力為主，而較不影響如言語等皮質功能。
而在疾病的後期，所有的認知功能都會受到影響。 

病理變化 

亨丁頓舞蹈症的病理變化是基底核中尾核（caudate nucleus）及殼核
（putamen）的神經元細胞顯著喪失及廣泛性的腦組織萎縮。紋狀體（corpus 
striatum, 包括了尾核及殼核）的萎縮佔整體腦萎縮重量喪失的 20%，是造成舞
蹈症、病程後期運動遲緩、及肌張力異常動作的原因；而廣泛性的腦組織萎縮
是造成精神行為及失智症的原因。 

基因變異 

亨丁頓舞蹈症起因於 huntingtin基因第一外子（exon）內的 CAG 三核泵酸
序列重複過度擴張所造成的。huntingtin基因位於第四對染色體短臂近頂端處。
正常的 Huntingtin 基因型（allele），其內的 CAG 序列重複的數目是少於 30 個
的；當序列重複的數目大於 40 個時就會發病；而當序列重複的數目介於 36 到
39 個時，部份可能會發病，部份不會發病。當序列數目介於 30 到 35 時，雖然
不會發病，但遺傳給下一代時，遺傳的序列數目可能會增加（尤其當帶此序列
者為男性），因而增加子代發病的可能性。這樣的子代重複序列數目比親代增加
的現象稱為”Anticipation”。序列重複的數目與臨床症狀及發病年齡也有相關
性：序列重複數目愈大，則臨床症狀愈嚴重，發病年齡也愈早，通常青春期發
病的病人其序列重複的數目通常都在 60 以上。 

診斷 

當病人有典型的症狀及明確的家族病史時，診斷亨丁頓舞蹈症一般不會有
太大的困難。但沒有家族病史並不能做為排除診斷的依據，這是因為一方面準
確的家族病史並不易獲得，另一方面有時會有新突變發生而致病的可能性。影
像學檢查，如腦部電腦斷層攝影及核磁共振造影，雖然可能會發現病人的紋狀
體或整個腦部萎縮，但這些現象對亨丁頓舞蹈症並沒有診斷的專一性。目前
huntingtin基因內 CAG 三核苷酸序列重複數目的測定是最有效的診斷方法。 
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治療 

對於亨丁頓舞蹈症而言，目前並無有效藥物能減緩病程。在 2001 年 8 月的
Neurology 雜誌上曾有一篇包含 347 位早期亨丁頓舞蹈症病人的臨床試驗，它
主要是測試粒腺體內的輔酶 coenzynme Q10 及一種 NMDA 接受器拮抗劑
remacemide 對亨丁頓舞蹈症是否有神經保護的作用。此試驗有多個醫學中心參
與，並採隨機、雙盲的方式，比較有否服用藥物的病患 30 個月後的生活功能狀
態。雖然兩種藥物都沒有達到統計學上有意義的療效，但使用 coenzyme Q10
的數據似呈現有減緩功能退化的趨勢。另一方面由於亨丁頓舞蹈症基因轉殖動
物模型的建立，許多藥物都曾在動物身上試驗而有正面的效果，這些藥物包括
caspase inhibitor minocycline, creatine, lithium, ethyl eicosapentaenoic acid, 
cystamine, bile acids,及 inhibitors of transglutaminase 等。 

在症狀治療方面，傳統用來治療舞蹈症的典型抗精神病藥物（ typical 
neuroleptic）目前認為不能改進亨丁頓舞蹈症病患的生活功能。現今治療舞蹈症
的選擇包括麩胺酸拮抗劑 Amantadine，抗多巴胺藥物 tetrabenazine，及非典型
抗精神病藥物 olanzapine。部份運動遲緩的病人可能會對多巴胺類的藥有反應。
選擇性血清接受器回收抑制劑（SSRI）可減緩躁動不安、焦慮，及憂鬱的症狀。
癲通（carbamazepine）及癲能停（valproic acid）對焦躁不安的症狀亦有幫助。 
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六、日本歌舞伎臉症 

林口長庚兒童健康研究部醫師 
侯家瑋 

前言 

 日本歌舞伎臉症(Kabuki syndrome)首先在 1981 年由兩名日本學者黑木
(Kuroki)及新川(Niikawa)報告，故又稱 Niikawa-Kuroki syndrome（黑木-新川二
氏症）。其命名主要因患者有特殊的臉部特徵，很像日本傳統歌舞伎之臉譜故稱
為日本歌舞伎臉症或歌舞伎化妝臉症（Kabuki make-up syndrome）。 

臨床症狀 

 日本歌舞伎臉症是一種先天多重畸形疾病，可出現有五大症狀：(一)典型的
臉：包括細長的眼瞼裂(long palpebral fissures)(100%)、大且突出的耳朵(large 
protruding ears)、下眼皮外側三分之一有眼瞼外翻(ectropion, eversion of the 
lateral one-third of the lower palpebrae)(98%)、彎弧形的眉毛(arched eyebrows)且
外側三分之一部分的眉毛較稀疏(88%)、長且濃密的睫毛、有較扁平的鼻尖
(depressed nasal tip)(79%)、較大的耳朵(85%)、下巴較小(micrognathia)；(二)骨
骼異常：包括較短的手指(腳趾)(brachydactyly)、關節較鬆弛、第五指較短且內
彎(clinodactyly)(89%)、髖關節發育異常及脊柱側彎(scoliosis)(49%)、有時出現
脊椎骨畸形；(三)指紋異常：包括指尺骨環紋(digital ulnar loops)增加、指三橈
骨紋 c 或 d (digital triradius c, d)缺少、出現指間三橈骨紋 bc 或 cd (interdigital 
triradius bc, cd)和小指球環紋(hypothenar loops)、最特殊的是胎兒指尖墊(fetal 
fingertip pads)持續存在(75%)；(四)輕至中度之智障，平均智商 IQ 約在 50-62，
但有少數出現較嚴重的智障或仍有正常智能；(五)生長遲緩(出生體重一般正
常)(73%)。其他合併此病的先天畸形有高腭弓(high-arched palate)或腭裂(cleft 
palate)、唇裂(cleft lip)、牙齒咬合不良、牙齒形成不良、下嘴唇小孔(lower lip 
pits)，先天性心臟病(如主動脈狹縮)並不罕見，其他有性早熟、泌尿生殖系統畸
形、無肛症、大腸異常旋轉、男生可能有隱睪丸症或生殖器發育不良，神經系
統異常則有肌肉低張力症(hypotonia)或癲癇症(epilepsy)、餵食困難(feeding 
problems) 、 小 頭 症 (microcephaly 約 30-50%) 、 抽 搐 (33%) 及 眼 球 斜 視
(strabismus)、腦下垂體功能異常(如生長激素缺乏症)。由於鼻腔及口腔構造問
題還有本身抵抗力較差，病患在小時候常常有上呼吸道感染或中耳炎，聽力障
礙的程度並不少見。 

流行病學 

 多數的病例報告為日本人，發生率估計約為 1/32,000，其他國家各色人種也
陸續有報告。大多數病例為散發性發生，男性女性發生率一樣，只有極少數為
常染色體顯性遺傳或性聯遺傳(在同一家庭內有父(母)傳子及(或)女遺傳型式，
然而它與父母親的年齡大小並無關係。 

成因 

 由於某些原本只出現在胎兒時期的皮紋特徵在出生後仍然存在，顯示本病
為先天性的。大約在懷孕週數 10-12 週時病人之胚胎發育即受限制，出生後生
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長遲緩及可能的生長激素缺少顯示其病因與某些成長因子合成或作用異常有
關。然而直到目前，真正的致病原因或機轉仍不清楚。病患的染色體檢查絕大
多數是正常的，有少數病人同時會有性染色體(X 或 Y)的異常，例如 Y 染色體
倒轉，環狀 X 或 Y 染色體或以染色體標誌表現(性聯遺傳)，但只是極少數的單
一病例報告而已，缺少有力證據。由某些家族的再發生更顯示它是一種常染色
體顯性遺傳型式的可能性，而且有具有不同的外表特徵或嚴重度-表現度
(variable expressivity)。 

病程及預後 

日本歌舞伎臉症是一種廣泛性發展遲緩疾病。約四分之三病人有明顯生長
問題。從出生後第一年即有身材矮小，由於抵抗力較差，常有感染如中耳炎甚
至影響到聽力，輕至中度智障的情況並不少見。醫護人員應在病患出生後及早
診斷出此病，以安排適當專科醫師追蹤。 

治療 

1. 此病的治療原則是〝症狀療法〞，從小應預防並治療感染，尤其應注意中
耳炎及肺炎之發生。脊椎側彎常隨著年紀增加而惡化，此時可作骨科矯
正。由於發展遲緩大多數無法避免，病童需早日進入早期療育刺激計劃，
各器官的畸形應作外科矯正及內科治療以維持正常功能。生長過程也應
注意性早熟的發生或生長激素不足的問題，並及早予以藥物或相關荷爾
蒙的治療。 

2. 遺傳諮詢:由於日本歌舞伎臉症極可能是一種常染色體顯性遺傳疾病，若
父母親之一為患者，他們的小孩(每一胎)發生機會均高達 50%，若是父
母親皆為正常的散發性病例，則是新突變，再發的可能性不大。但應注
意他們的生殖細胞(germline cells)是否有拼湊型突變(mosaic mutations)的
可能，此時再發的可能性就大大提高了。因為仍有可能同時帶有異常染
色體核型，所有病患均建議作染色體檢查。 

展望 

雖然日本歌舞伎臉症的原因尚不清楚，發生率也不高，但當小朋友有特殊
臉型、生長及語言發展遲緩時，應儘快至相關專科醫師處評估，並及早治療所
合併的疾病與接受完整的復建治療計劃，根據近幾年來的評估結果，這些病人
之 IQ 已可達 80 以上。 
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七、成骨不全症之成因與治療 

長庚兒童醫院醫學遺傳科醫師 
林如立 

人體的骨骼除了是是支架外，肌肉固定其上，並保護內臟，它也有儲存礦
物質之機能。構成骨骼最多的成分為礦物質，其次依序為膠原纖維(collagen)、
水、非膠原纖維之蛋白、脂肪、血管成分及細胞。骨細胞及細胞外間質構成骨
骼，其中細胞外間質占大部分，有機物質尤其以膠原纖維含量最多，無機物質
以鈣、磷含量最高。人類的骨骼不斷的生成吸收(production and resorption)，而
保持動態平衡。骨骼除了成長外，也會因外在因素而變形(remodeling)。 

　  生骨細胞(osteoblast)主司骨質之產生，通常成群出現，產生第一型前驅膠
原纖維(procollagen type I)，並分泌多種物質，如 osteonectin、osteocalcin、
proteoglycan、alkaline phosphate、鈣等。噬骨細胞(osteoclast)則主司骨質之吸收，
為多核細胞，分泌多種溶小體酵素來分解、吸收骨質。 

　  當前驅膠原纖維由骨細胞分泌出來，進入骨間質後，會由酵素切除兩端，
形成膠原纖維。膠原纖維之間還會彼此鍵結(cross-link)形成更穩定之結合。 

骨質中富涵第一型膠原纖維，大約佔骨頭蛋白的 85-90％，是構成骨骼支
架的主要物質，它也是身體含量最多的膠原纖維。而人體大約 99％的鈣和 85
％的磷存於骨骼中，另外亦有三分之二的鎂儲存於其中。第一型膠原纖維提供
骨骼所需之韌度，而礦物質則提供骨骼所需的硬度。 

成骨不全症(osteogenesis imperfecta)又稱為脆骨病(brittle bone disease)，俗
稱玻璃娃娃。罹病者骨頭脆弱易折斷和變形。成骨不全症肇因於第一型膠原纖
維基因突變，其發生率約兩萬分之一。第一型前驅膠原纖維(procollagen)由兩股
前驅α1 及一股前驅α2 蛋白鏈彼此纏繞而成每一股蛋白鏈約有 1000 個氨基
酸，以 Gly-X-Y 之次序排列而成。COL1A1 基因位於染色體 17q21.3-q22，
COL1A2 基因位於染色體 7q22.1 上。目前總共發現有近三百種之基因突變，絕
大多數為單一核甘酸之置換。 
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臨床上依其嚴重度分為四型。 

分類 遺傳方式 臨床症狀 
　 I 

　 Ia 

   Ib 

顯性遺傳 症狀最輕，藍鞏膜，易聽力缺損，易皮膚瘀青。
青春期後通常不再骨折。 

無齒骨發育不全症。 

有齒骨發育不全症 
　 II 顯性遺傳；隱

性遺傳（少數） 
頭骨大而軟，嬰兒時期死亡，結締組織極脆弱；
胎兒時期多處骨折，生長遲滯。症狀最嚴重。 

　 III 顯性遺傳；隱
性遺傳（少數） 

嚴重度僅次於第二型，胎兒時期常有骨折，出生
後骨骼持續變形，頭大三角臉。脊椎有粉碎性骨
折，身材矮小。 

　 IV 

   IVa 

   IVb 

顯性遺傳 嚴重度界乎第一、第二型之間 

無齒骨發育不全症。 

有齒骨發育不全症 

 

成骨不全症通常藉由臨床症狀，佐以 X 光，予以診斷。但確實之診斷有賴
於培養皮膚纖維細胞，進行膠原纖維的生化電泳分析。目前最常使用
Dual-energy x-ray absorptiometry(DEXA)偵測骨密度。第一型膠原纖維基因突變
之檢測提供另一確定診斷及家族遺傳諮詢的方法。嚴重之成骨不全症可因仔細
之產前超音波檢查獲得合理之懷疑，但較輕型的成骨不全症則不一定被發覺。
嬰兒時期的不明原因骨折，臨床上常被懷疑為成骨不全症，但與受虐骨折無法
區分，故鑑別診斷上需特別小心。 

本院曾接獲一位男嬰由外院轉入，出生時四肢有多重骨折，X 光顯示有些
地方已有癒合鈣化之現象。在他一個半月大時，開始使用 Pamidronate 30mg/m2

靜脈滴注，每個月一次。兩個月後之 X 光顯示已有進步。在兩年之注射期間，
只有一次因從床上翻下而骨折。骨密度由 0.224 gms/cm2 增加至 0.382 
gms/cm2，Z score 由-5.3 進步至-1.3。目前四肢短小且彎曲，但可以站立扶著走
動。此男嬰為第三型成骨不全症患者，在子宮內即有骨折發生。在使用雙磷酸
鹽藥物後，骨折及行動都獲得改善，但彎曲的長骨，仍有賴將來外科手術之矯
正。 

    傳統上，成骨不全症主要以外科手術為主，通常進行斷骨固定，矯正彎曲
之長骨。由於成骨不全症之骨骼脆弱易碎，所以外科手術時常進行的方法為長
骨中打入骨釘(rod fixation)，加強韌性。pamidronate 原先使用於癌症轉移至骨
骼或婦女更年期後，所引起之骨質疏鬆症 Brumsen (1997)、Bembi B (1997)和
Glorieux FH (1998)開始發表以 pamidronate 治療成骨不全症，成功的增加骨密
度，減少骨折，他們連續使用 pamidronate 三天，每隔六個月治療一次，為期兩
年。之後，不斷地有論文發表其顯著之療效但其使用劑量、間隔和治療時間，
並不盡相同。在台灣，目前較盛行的使用方法為 Pamidronate 30mg/ m2 靜脈滴
注，每月一次。在與外科手術雙管齊之配合下，使成骨不全症的治療，有了更
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好的預後。但其療效似乎因人而異。最近也有人提出，過量的注射雙磷酸鹽
(biphosphate)可能導致骨質過硬，失去韌性，在強大外力之下容易碎裂。故治療
時間的長短，目前尚無定論，給予治療時，需小心評估其骨質之變化。 

    由於以雙磷酸鹽治療成骨不全症孩童的時間尚短，所以治療之時間長短，
劑量，間隔，併發症等仍須更進一步之研究。會不會影響生長板，進而影響身
高，將是未來值得持續追蹤的重點。 
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‧92.12.04. 公告增列「罕見疾病之特殊營養食品品目及適應症」，並自公告日
起實施  

肆、九十二年衛生署公告之罕見疾病相關事項標題 

‧92.5.2. 公告新核發二項適用「罕見疾病防治及藥物法」之藥品許可證，新增
一項適用「罕見疾病防治及藥物法」之藥品劑型及劑量，分別自發證日及公告
之日起適用   
一、新核發二項適用「罕見疾病防治及藥物法」之藥品許可證：Levocarnitine
及 Thalidomide（附件名單中第四十及第六十八項）。 
二、新增適用「罕見疾病防治及藥物法」之藥品「citrulline, oral solution, 1 g/10 ml」
劑型劑量，適應症為「先天性因 citrulline 缺乏引起尿素代謝異常之高血氨症」（附
件名單中第十七項）。  

‧92.11.18. 公告新核發一項適用罕見疾病防治及藥物法之藥品許可證，新增四
項及修正一項適用罕見疾病防治及藥物法之藥品名單、劑量及適應症  

一、新核發一項適用「罕見疾病防治及藥物法」之藥品許可證：Risedronate（附
件名單中第六十二項）。 

二、新增認定三項適用「罕見疾病防治及藥物法」之藥物分別為：「Bosentan, 62.5 
and 125 mg tablet」適應症為「1.原發性肺動脈高血壓；2.結締組織疾病，如：硬
皮症、紅斑性狼瘡等疾病伴隨之肺動脈高血壓」；「Laronidase, 100 units/ml 
solution for infusion」適應症為「黏多醣儲積症第一型」；「Tretinoin, soft gelatin 
capsules 10 mg」適應症為「急性前骨髓性白血病」（附件名單中第十七、四十一、
七十五項）。 
三、新增適用「罕見疾病防治及藥物法」之藥品「Tetrahydrobiopterin (BH4) 50 
mg/tab」劑量（附件名單中第六十九項）。 
四、修正適用「罕見疾病防治及藥物法」之藥物「Diazoxide」適應症為「persistent 
hyperinsulinemic hypoglycemia of infancy (PHHI)」（附件名單中第二十四項）。  
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附表一：衛生署公告之罕見疾病名單  

罕見疾病公告名單               資料來源：衛生署國民健康局(最後更新日期：92.12.25) 

序

號 
疾病名稱  

中文翻譯 
（中文翻譯僅供參考）  

公告日期文號 

01 Urea cycle disorders 尿素循環代謝障礙 89.12.7 公告適用。 

01 Citrullinemia 瓜胺酸血症 89.12.7 公告適用。 

02 
Amino acid metabolic disorders  

(又稱 Aminoacidopathies) 
胺基酸代謝疾病 89.12.7 公告適用。 

01 Homocystinuria  高胱胺酸尿症 89.12.7 公告適用。 

1 Hypermethioninemia  高甲硫胺酸血症 89.12.7 公告適用。 

02 Cystinosis  胱胺酸症 89.12.7 公告適用。 

03 Nonketotic hyperglycinemia  非酮性高甘胺酸血症 89.12.7 公告適用。 

04 Phenylketonuria  苯酮尿症 89.12.7 公告適用。 

05 Tetrahydrobiopterin deficiency  四氫基喋呤缺乏症 89.12.7 公告適用。 

06 Hereditary tyrosinemia  遺傳性高酪胺酸血症 89.12.7 公告適用。 

07 Maple syrup urine disease  楓糖尿症 89.12.7 公告適用。 

03 Hereditary coproporphyria 遺傳性紫質症 89.12.7 公告適用。 

04 Multiple sclerosis 多發性硬化症 89.12.7 公告適用。 

05 Gaucher's disease 高雪氏症 89.12.7 公告適用。 

06 Wilson's disease 威爾森氏症 89.12.7 公告適用。 

07 Nesidioblastosis 胰島母細胞瘤 89.12.7 公告適用。 

08 
Amyotrophic lateral sclerosis 

(ALS) 
肌萎縮性側索硬化症 89.12.7 公告適用。 

09 Organic acidemias 有機酸血症 89.12.7 公告適用。 

01 Isovaleric acidemia  異戊酸血症 89.12.7 公告適用。 

02 Glutaric aciduria type I, II  戊二酸血症，第一、二型 89.12.7 公告適用。 

03 Propionic acidemia  丙酸血症 89.12.7 公告適用。 

04 Methylmalonic acidemia  甲基丙二酸血症 89.12.7 公告適用。 

05 
3-Hydroxy-3-methyl-glutaric 

acidemia  
3-羥基-3-甲基戊二酸血症 89.12.7 公告適用。 

10 Galactosemia 半乳糖血症 89.12.7 公告適用。 

11 Fatty acid oxidation defect 脂肪酸氧化作用缺陷 89.12.7 公告適用。 

01 
Carnitine deficiency syndrome, 

primary  
原發性肉鹼缺乏症 89.12.7 公告適用。 
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序號 疾病名稱  
中文翻譯 

（中文翻譯僅供參考） 
公告日期文號 

12 Mitochondrial defect 粒線體缺陷 89.12.7 公告適用。 

01 Kearns-Sayre syndrome  Kearns-Sayre 氏症候群 89.12.7 公告適用。 

02 Leigh disease  Leigh 氏童年期腦脊髓病變 89.12.7 公告適用。 

03 MELAS  MELAS 症候群 89.12.7 公告適用。 

04 
Mitochondrial Neurogastrointestinal 

Encephalopathy Syndrome  
MNGIE 症候群粒線體性神經胃

腸腦病變症候群 
92.6.13 公告新增。 

13 Aarskog-Scott syndrome Aarskog-Scott 氏症候群 89.12.7 公告適用。 

14 Achondroplasia 軟骨發育不全症 89.12.7 公告適用。 

15 Angelman syndrome Angelman 氏症候群 89.12.7 公告適用。 

16 Ataxia telangiectasia 共濟失調微血管擴張症候群 89.12.7 公告適用。 

17 Cockayne syndrome Cockayne 氏症候群 89.12.7 公告適用。 

18 Duchenne muscular dystrophy 裘馨氏肌肉失養症 89.12.7 公告適用。 

19 Glycogen storage disease 肝醣儲積症 89.12.7 公告適用。 

20 GM1/GM2 gangliosidosis GM1/GM2 神經節脂儲積症 89.12.7 公告適用。 

21 Hereditary epidermolysis bullosa 遺傳性表皮分解性水皰症 89.12.7 公告適用。 

22 
Huntington disease 

（又稱 Huntington's chorea) 
亨汀頓氏舞蹈症 89.12.7 公告適用。 

23 
Hutchinson Gilford progeria 

syndrome 
早老症 89.12.7 公告適用。 

24 Ichthyosis, lamellar recessive 
層狀魚鱗癬 

（自體隱性遺傳型） 
89.12.7 公告適用。 

25 Kenny-Caffey syndrome Kenny-Caffey 氏症候群 89.12.7 公告適用。 

26 Lesch-Nyhan syndrome Lesch-Nyhan 氏症候群 89.12.7 公告適用。 

27 Lowe syndrome Lowe 氏症候群 89.12.7 公告適用。 

28 Mucopolysaccharidoses 黏多醣症 89.12.7 公告適用。 

29 Osteogenesis imperfecta 成骨不全症 89.12.7 公告適用。 

30 Pseudohypoparathyroidism 假性副甲狀腺低能症 89.12.7 公告適用。 

31 Rett syndrome 瑞特氏症候群 89.12.7 公告適用。 

32 Spinal muscular atrophy 脊髓性肌肉萎縮症 89.12.7 公告適用。 

33 Spinocerebellar ataxia 脊髓小腦性共濟失調 89.12.7 公告適用。 

34 Sulfite oxidase deficiency 亞硫酸鹽氧化酶缺乏 89.12.7 公告適用。 

35 Thalassemia major 重型海洋性貧血 89.12.7 公告適用。 

36 Tuberous sclerosis 結節性硬化症 89.12.7 公告適用。 

37 Waardenburg syndrome 瓦登伯格氏症候群 89.12.7 公告適用。 
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序號 疾病名稱  
中文翻譯 

（中文翻譯僅供參考）  
公告日期文號 

38 X-linked hypophosphatemic rickets 性連遺傳型低磷酸鹽性佝僂症 89.12.7 公告適用。 

39 Zellweger syndrome Zellweger 氏症候群 89.12.7 公告適用。 

40 
Progressive intrahepatic cholestasis，

PFIC 
進行性家族性肝內膽汁滯流症

89.12.19 公告適用，並

追溯至 89.12.7 起適

用。 

41 Inborn errors of bile acid synthesis 先天性膽酸合成障礙 
89.12.19 公告適用，並

追溯至 89.12.7 起適

用。 

42 Primary Paget disease 原發性變形性骨炎 
89.12.19 公告適用，並

追溯至 89.12.7 起適

用。 

01 Urea cycle disorders  尿素循環代謝障礙 90.3.15 公告新增。 

02 
Nitroacetylglutamate synthetase 

deficiency,NAG synthetase 
deficiency  

乙醯穀胺酸合成缺乏症 90.3.15 公告新增。 

03 
Ornithine transcarbamylase 

deficiency  
鳥胺酸氨甲醯基轉移酶缺乏症 90.3.15 公告新增。 

43 Apert syndrome 愛伯特氏症 90.3.15 公告新增。 

44 Cleidocranial dysplasia 鎖骨顱骨發育異常 90.3.15 公告新增。 

45 DiGeorge's syndrome DiGeorge's 症候群 90.3.15 公告新增。 

46 
Homozygous familial 
hypercholesterolemia 

同合子家族性高膽固醇血症 90.3.15 公告新增。 

47 Fucosidosis 岩藻糖代謝異常（儲積症） 90.3.15 公告新增。 

48 
PAH type PKU combine with 
Sucrase-isomaltase deficiency 

典型苯酮尿症合併蔗糖苷同麥芽

糖酶缺乏症 
90.3.15 公告新增。 

49 Nemaline Rod Myopathy Nemaline 線狀肌肉病變 90.6.12 公告新增。 

50 Fibrodysplasia Ossificans Progressiva 進行性骨化性肌炎 90.7.10 公告新增。 

51 Menkes syndrome Menkes 氏症候群 90.10.18 公告新增。 

52 Fabry disease Fabry 氏症 90.10.18 公告新增。 

53 Prader-Willi syndrome Prader-Willi 氏症候群 90.10.18 公告新增。 

54 Niemann-Pick 
Niemann-Pick 氏症，鞘髓磷脂儲

積症 
90.10.18 公告新增。 

55 Tricho-hepato-enteric syndrome 髮－肝－腸症候群 90.10.18 公告新增。 

56 Collodion baby 膠膜兒 90.12.13 公告新增。 

57 Harlequin ichthyosis 斑色魚鱗癬 90.12.13 公告新增。 
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序號 疾病名稱  
中文翻譯 

（中文翻譯僅供參考）  
公告日期文號 

58 
Bullous Congenital ichthyosiform 

erythoderma 
水泡型先天性魚鱗癬樣紅皮症 90.12.13 公告新增。 

59 Laron syndrome（Laron Dwarfism） Laron 氏侏儒症候群 90.12.13 公告新增。 

60 Smith-lemli-opitz syndrome Smith-Lemli-Opitz 氏症候群 90.12.13 公告新增。 

61 Bardet-Biedl syndrome Bardet-Biedl 氏症候群 90.12.13 公告新增。 

62 Larsen syndrome Larsen 症候群 90.12.13 公告新增。 

63 Sialidosis 涎酸酵素缺乏症 91.4.12 公告新增。 

64 Alstrom Syndrome Alstrom 氏症候群 91.8.6 公告新增。 

65 
Chronic primary granulomatous 

disease 
原發性慢性肉芽腫病 91.8.6 公告新增。 

66 
Persistent hyperinsulinemic 

hypoglycemia of infancy (PHHI) 
持續性幼兒型胰島素過度分泌低

血糖症 
91.8.6 公告新增。 

67 Familial hyperchylomicronemia 家族性高乳糜微粒血症 91.8.6 公告新增。 

68 
W A G R syndrome  

(Wilms’tumor-Aniridia-Genitourinary 
Anomalies-mental Retardation) 

威爾姆氏腫瘤、無虹膜、性器異

常、智能障礙症候群（W A G R
症候群） 

91.8.6 公告新增。 

69 Ectodermal Dysplasias 外胚層增生不良症 91.11.13 公告新增。 

70 Beckwith Wiedemann syndrome Beckwith Wiedemann 氏症候群 91.11.13 公告新增。 

71 
Congenital insensitivity to pain with 

anhidrosis (CIPA) 
先天性痛不敏感症合併無汗症 91.11.13 公告新增。 

72 Wolfram syndrome，DIDMOAD Wolfram 氏症候群 91.11.13 公告新增。 

73 Adrenoleukodystrophy 腦脂肪酸循環代謝異常 91.11.13 公告新增。 

74 McCune Albright syndrome McCune Albright 氏症候群 91.11.13 公告新增。 

75 Crouzon syndrome Crouzon 氏症候群 91.11.13 公告新增。 

76 Thrombasthenia 血小板無力症 91.11.13 公告新增。 

77 Schwartz Jampel syndrome Schwartz Jampel 氏症候群 91.11.13 公告新增。 

78 Fraser syndrome Fraser 氏症候群 91.11.13 公告新增。 

79 Mucolipidosis 黏脂質症 92.6.13 公告新增。 

80 Ehlers Danlos syndrome IV 先天結締組織異常第四型 92.6.13 公告新增。 

81 Myotonic dystrophy 肌肉強直症 92.6.13 公告新增。 

82 Congenital Hyper IgE syndrome 先天性高免疫球蛋白 E 症後群 92.6.13 公告新增。 

83 Tyrosinemial I 、II、III 穌胺基酸症第一、第二、第三型 92.6.13 公告新增。 

84 Hyperlysinemia 高離氨基酸血症 92.6.13 公告新增。 

85 Histidinemia 組胺酸血症 92.6.13 公告新增。 
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序號 疾病名稱  
中文翻譯 

（中文翻譯僅供參考）  
公告日期文號 

86 
3-Methylcrotony-CoA carboxylase 

deficiency 
三甲基巴豆醯輔酶 A 梭化酵素缺

乏症 
92.6.13 公告新增。 

87 Multiple carboxylase deficiency 多發性梭化酶缺乏症 92.6.13 公告新增。 

88 
Split-hand/ Split-foot malformation

（SHFM） 
裂手裂足症 92.6.13 公告新增。 

89 
Metachromatic Leukodystrophy

（MLD） 
MLD 症候群 92.6.13 公告新增。 

90 
Campomelic dysplasia with 

autosomal sex reversal 
短指發育不良及性別顛倒 92.6.13 公告新增。 

91 Osteopetrosis 骨質石化症 92.6.13 公告新增。 

92 
Carbohydrate-deficiency glycoprotein 

syndrome 
碳水化合缺乏醣蛋白症候群 92.6.13 公告新增。 

93 Trimethylaminuria 臭魚症 92.6.13 公告新增。 

94 Congenital generalized lipodystrophy 先天性全身脂質營養不良症 92.6.13 公告新增。 
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及
其
適
應
症

  
中
華
民
國
九
十
二
年
十
一
月
十
八
日

 公
告

 

認
定
期
：
公
告
列
入
罕
見
疾
病

藥
物
名
單
中
；
撤
銷
期
：
自
名
單
中
移
除
；
許
可
期
：
核
發
許

可
證
，
准
予
上
市
期

 

序
號

 
成
分
名

 
劑
型
、
劑
量

 
適
應
症

 
認
定
期

 
撤
銷
期

 
許
可
期

 
聯
絡
單
位

 

(一
) 

(R
S)

-2
,3

-b
is

 (s
ul

ph
an

yl
) 

pr
op

an
e-

1-
su

lfo
ni

c 
ac

id
 (D

M
PS

) 
so

di
um

 sa
lt,

 M
on

oh
yd

ra
te

 
［

In
je

ct
io

n］
 

急
性
汞
中
毒
解
毒
劑

 
20

01
.8

.3
 

 
 

20
01

/1
2/

10
罕
藥

輸
字
第

00
00

03
號

陀
德
罕
見
醫
藥

有
限
公
司

 

(二
) 

(R
S)

-2
,3

-D
im

er
ca

pt
o-

1-
pr

op
an

e
su

lfo
ni

c 
ac

id
 (D

M
PS

), 
so

di
um

 
sa

lt,
 M

on
oh

yd
ra

te
 

﹝
C

ap
su

le
﹞

 
急
慢
性
汞
中
毒
（
金
屬
汞
，

揮
發
性
有
機
或
無
機
化
合

物
）
慢
性
鉛
中
毒

 
20

01
.8

.3
 

 
 

20
01

/1
2/

10
罕
藥

輸
字
第

00
00

02
號

陀
德
罕
見
醫
藥

有
限
公
司

 

(三
) 

[M
es

o-
2,

3-
 d

im
er

ca
pt

os
uc

ci
ni

c 
ac

id
, D

M
SA

] 
﹝

C
ap

su
le
﹞

 
［

10
0 

m
g］

 
重
金
屬
中
毒
解
毒
劑

 
19

99
.6

.1
7 

 
 

 
 

 
 

(四
) 

A
ga

ls
id

as
e-

al
ph

a 
［

In
je

ct
io

n］
 

al
ph

a-
ga

la
ct

os
id

as
e A

 
de

fic
ie

nc
y 

(F
ab

ry
 d

is
ea

se
)

20
02

.3
.2

5 
 

 
 

 
陀
德
罕
見
醫
藥

有
限
公
司

 

(五
) 

A
ga

ls
id

as
e-

be
ta

 
［

In
je

ct
io

n］
 

al
ph

a-
ga

la
ct

os
id

as
e A

 
de

fic
ie

nc
y 

(F
ab

ry
 d

is
ea

se
)

20
02

.3
.2

5 
 

 
 

 
吉
帝
醫
藥
股
份

有
限
公
司

 

(六
) 

A
lb

en
da

zo
le

 
﹝

Ta
bl

et
﹞

 
［

20
0 

m
g］

 
鉤
蟲
感
染
之
表
皮
幼
蟲
移
行

症
 

19
99

.1
2.

9 
 

 
 

 
 

 

(七
) 

A
ld

es
le

uk
in

 
[R

ec
om

bi
na

nt
In

te
rle

uk
in

-2
] 

［
In

je
ct

io
n］

 
［

1.
2m

g/
vi

al
］

 

(1
) 
轉
移
性
腎
細
胞
癌

( M
et

as
ta

tic
 re

na
l c

el
l 

ca
rc

in
om

a)
 

(2
)轉

移
性
黑
細
胞
癌

(M
et

as
ta

tic
 m

el
an

om
a)

 

20
00

.8
.1

 
20

02
.8

.8
 ( 

以

一
般
藥
品
管

理
）

 

20
01

/0
3/

30
菌
疫

輸
字
第

00
06

50
號

傑
策
國
際
有
限

公
司

 (
一
般
藥

證
) 
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序
號

 
成
分
名

 
劑
型
、
劑
量

 
適
應
症

 
認
定
期

 
撤

銷
期

 
許
可
期

 
聯
絡
單
位

 

(八
) 

A
m

ph
ot

er
ic

in
 B

 L
ip

id
 C

om
pl

ex
 

［
In

je
ct

io
n］

 
［

5 
m

g/
m

l］
 

骨
髓
移
植
後
併
發
腎
毒
症

出
現
侵
入
性
黴
菌
感
染

 
19

99
.6

.1
7 

20
01

.5
.2

1 
( 
以
一
般
藥

品
管
理
）

 
 

 
 

 

(九
) 

A
na

gr
el

id
e 

﹝
C

ap
su

le
﹞

 
［

0.
5 

m
g;

 1
.0

 m
g］

原
發
性
血
小
板
過
多
症

 
19

99
.6

.1
7 

 
 

 
 

 
 

(十
) 

A
nt

iv
en

in
 o

f V
ip

er
a 

R
us

se
lli

 
［

In
je

ct
io

n］
 

鎖
鏈
蛇
咬
傷

 
20

02
.1

1.
14

 
 

 
 

 
疾
病
管
制
局

 

(十
一

) 
A

rg
in

in
e 

﹝
In

je
ct

io
n﹞

 
［

10
 g

m
/1

00
m

l］
 

尿
素
循
環
障
礙

 
19

99
.6

.1
7 

 
 

 
 

 
 

(十
二

) 
A

rs
en

ic
 T

rio
xi

de
 

﹝
In

je
ct

io
n﹞

 
［

1m
g/

m
l,1

0m
l/v

ia
l］

急
性
前
骨
髓
細
胞
白
血
病

19
99

.1
2.

9 
 

 
20

02
/2

/5
罕
藥
製

字
第

00
00

05
號

台
灣
東
洋
藥
品
股

份
有
限
公
司

 

(十
三

) 
A

rte
m

is
in

in
 

﹝
Ta

bl
et
﹞

 
［

10
0 

m
g］

 
惡
性
瘧

 
19

99
.1

2.
9 

 
 

 
 

 
 

(十
四

) 
A

to
va

qu
on

e-
pr

og
ua

ni
l 

﹝
Ta

bl
et
﹞

 
［

25
0 

m
g+

10
0 

m
g］

瘧
疾

 
19

99
.1

2.
9 

 
 

 
 

 
 

(十
五

) 
B

en
zn

id
az

ol
e 

﹝
Ta

bl
et
﹞

 
［

10
0 

m
g］

 
南
美
洲
錐
蟲
病

 
19

99
.1

2.
9 

 
 

 
 

 
 

(十
六

) 
B

et
ai

ne
 

﹝
Po

w
de

r f
or

 
R

ec
on

st
itu

tio
n﹞

 
﹝

1 
gm

/s
co

op
fu

l﹞
 
高
胱
氨
酸
尿
症

 
19

99
.6

.1
7 

 
 

 
 

 
 

(十
七

) 
B

os
en

ta
n 

62
.5

 a
nd

 1
25

 m
g 

ta
bl

et
 

1.
原
發
性
肺
動
脈
高
血
壓

2.
結
締
組
織
疾
病
，
如
：
硬

皮
症
、
紅
斑
性
狼
瘡
等
疾

病
伴
隨
之
肺
動
脈
高
血
壓

20
03

.1
1.

18
 
 

 
 

 
陀
德
罕
見
醫
藥
有

限
公
司
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序
號

 
成
分
名

 
劑
型
、
劑
量

 
適
應
症

 
認
定
期

 
撤

銷
期

 
許
可
期

 
聯
絡
單
位

 

(十
八

) 
C

itr
ul

lin
e 

［
Ta

bl
et

, 6
00

 m
g］

 
［

or
al

 so
lu

tio
n,

1 
g/

10
 m

l］

先
天
性
因

 c
itr

ul
lin

e
缺
乏
引

起
尿
素
代
謝
異
常
之
高
血
氨

症
 

20
00

.8
. 1

 
 

 
20

01
/1

2/
11

罕

藥
輸
字
第

00
00

01
號

 

陀
德
罕
見
醫
藥

有
限
公
司

 

(十
九

) 
C

la
dr

ib
in

e 
﹝

In
je

ct
io

n﹞
 

［
1 

m
g/

m
l］

 

先
天
性
因

 c
itr

ul
lin

e
缺
乏
引

起
尿
素
代
謝
異
常
之
高
血
氨

症
 

20
00

.8
. 1

 
 

 
20

01
/1

2/
11

罕

藥
輸
字
第

00
00

01
號

 

陀
德
罕
見
醫
藥

有
限
公
司

 

(二
十

) 
C

yc
lo

se
rin

e 
﹝

C
ap

su
le
﹞

 
［

25
0 

m
g］

 
多
重
抗
藥
性
肺
結
核

 
19

99
.1

2.
9 

 
 

 
 

 
 

(二
十
一

) 
C

ys
te

am
in

e 
B

ita
rtr

at
e 

﹝
C

ap
su

le
﹞

 
［

EQ
 5

0 
m

g,
 1

50
 m

g 
B

as
e］

ne
ph

ro
pa

th
ic

 c
ys

tin
os

is
 

19
99

.1
2.

9 
 

 
 

 
 

 

(二
十
二

) 
D

an
tro

le
ne

 
(I

nj
ec

tio
n)

 
［

20
 m

g/
vi

al
］

 
惡
性
高
溫
熱

 
19

99
.1

2.
9 

 
 

 
 

 
 

(二
十
三

) 
D

ef
er

ip
ro

ne
 (K

el
fe

r)
 

﹝
C

ap
su

le
﹞

 
﹝

25
0 

m
g；

50
0 

m
g﹞

 

重
型
海
洋
性
貧
血

(T
ha

la
ss

em
ia

 m
aj

or
)病

人
,

使
用

D
ef

er
rio

xa
m

in
e
治
療

不
理
想
或
無
法
接
受
時

;或
在

醫
師
嚴
格
監
測
不
良
反
應

(如
:白

血
球
數
目

,肝
功
能
狀

況
…

)下
,與

D
ef

er
rio

xa
m

in
e

合
併
使
用

 

20
01

.5
.2

1 
 

 

20
02

/2
/2

5 
(2

50
 

m
g)
罕
藥
輸
字

第
00

00
04

號

20
02

/2
/2

5 
(5

00
 

m
g)
罕
藥
輸
字

第
00

00
05

號
 

康
寧
藥
業
股
份

有
限
公
司

 

(二
十
四

) 
D

ia
zo

xi
de

 
﹝

C
ap

su
le

, S
us

pe
ns

io
n﹞

 
［

50
 m

g;
 5

0 
m

g/
m

l］
 

pe
rs

is
te

nt
 h

yp
er

in
su

lin
em

ic
 

hy
po

gl
yc

em
ia

 o
f i

nf
an

cy
 

(P
H

H
I)

 

19
99

/1
2/

9(
2

00
3/

11
/1

8
更
正
適
應

症
) 
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序
號

 
成

分
名

 
劑
型
、
劑
量

 
適
應
症

 
認
定
期

 
撤
銷
期

 
許
可
期

 
聯
絡
單
位

 

(二
十
五

) 
D

ilo
xa

ni
de

 F
ur

oa
te

﹝
Ta

bl
et
﹞
［

50
0 

m
g］

痢
疾
阿
米
巴
帶
原
者

 
19

99
.1

2.
9 

 
 

 
 

 
 

(二
十
六

) 
D

im
er

ca
pr

ol
 

［
In

je
ct

io
n］
［

10
%
］

重
金
屬
解
毒
劑

 
19

99
.1

2.
9 

 
 

 
 

 
 

(二
十
七

) 
Ef

lo
rn

ith
in

e 
H

C
L 

［
In

je
ct

io
n］

 
［

20
0 

m
g/

vi
al
］

 
非
洲
睡
眠
症

 
19

99
.1

2.
9 

 
 

 
 

 
 

(二
十
八

) 
Ep

op
ro

st
en

ol
 

［
In

je
ct

io
n］

 
［

0.
5 

m
g 

ba
se

/v
ia

l; 
1.

5 
m

g 
ba

se
/v

ia
l］

 
原
發
性
肺
高
血
壓

 
19

99
/6

/1
7(

20
02

/
11

/1
4
更
正
適
應

症
) 

 
 

 
 

 
 

(二
十
九

) 
G

ab
ap

en
tin

 
﹝

C
ap

su
le

; T
ab

le
t﹞

 
［

60
0 

m
g,

 8
00

 m
g］

脊
髓
側
索
硬
化
症

(A
m

yo
tro

ph
ic

 L
at

er
ol

 
Sc

le
ro

si
s A

LS
) 

19
99

.1
2.

9 
 

 
 

 
派
德
股
份
有

限
公
司

 

(三
十

) 
G

la
tir

am
er

 a
ce

ta
te

 
﹝

In
je

ct
io

n﹞
 

［
20

 m
g/

vi
al
］

 
多
發
性
硬
化
症

(M
ul

tip
le

 
Sc

le
ro

si
s)

 
19

99
.1

2.
9 

 
 

 
 

 
 

(三
十
一

) 
H

em
in

 
﹝

In
je

ct
io

n﹞
 

紫
質
症

 
19

99
.6

.1
7 

 
 

 
 

 
 

(三
十
二

) 
Ilo

pr
os

t 
ne

bu
lis

er
 so

lu
tio

n 
原
發
性
肺
高
血
壓

 
20

02
.8

.8
 

 
 

 
 

台
灣
先
靈
股

份
有
限
公
司

(三
十
三

) 
Im

ig
lu

ce
ra

se
 

﹝
In

je
ct

io
n﹞

 
﹝

20
0 

un
its

/v
ia

l﹞
 

第
一
型

(T
yp

e 
I)
高
雪
氏
症

19
99

.6
.1

7 
 

 
 

 
吉
帝
藥
品
股

份
有
限
公
司

(三
十
四

) 
In

te
rf

er
on

-B
et

a-
1a

 
﹝

In
je

ct
io

n﹞
 

［
3M

IU
、

6M
IU

、

12
M

IU
/v

ia
l］

 

多
發
性
硬
化
症

(M
ul

tip
le

 
Sc

le
ro

si
s)

 
19

99
.1

2.
9 

 
 

20
01

.6
.6
罕
菌
疫
輸
字
第

00
00

01
號

20
01

.1
1.

26
罕

菌
疫
輸
字
第

00
00

02
號

新
加
坡
雪
蘭

諾
股
份
有
限

公
司
台
灣
分

公
司

 

(三
十
五

) 
In

te
rf

er
on

-B
et

a-
1b

 
﹝

In
je

ct
io

n﹞
 

﹝
0.

3 
m

g/
vi

al
﹞

 
多
發
性
硬
化
症

(M
ul

tip
le

 
Sc

le
ro

si
s)

 
19

99
.6

.1
7 

20
02

.8
.8

 
( 
以
一
般
藥

品
管
理
）

 

20
00

/0
4/

11
菌
疫
輸
字
第

00
06

01
號

 

台
灣
先
靈
股

份
有
限
公
司

 
(一

般
藥
證

) 



  
A

-1
0 

序
號

 
成
分
名

 
劑
型
、
劑
量

 
適
應
症

 
認
定
期

 
撤
銷
期

 
許
可
期

 
聯
絡
單
位

 

(三
十

六
) 

In
te

rf
er

on
-G

am
m

a 
1b

 
﹝

In
je

ct
io

n﹞
 

［
10

0 
m

cg
/0

.5
m

l］
 
慢
性
肉
芽
腫
病

(C
hr

on
ic

 
G

ra
nu

lo
m

at
ou

s D
is

ea
se

) 
19

99
.1

2.
9 

 
 

 
 

 
 

(三
十

七
) 

Io
do

qu
in

ol
 

﹝
Ta

bl
et
﹞

 
［

21
0m

g;
 6

50
 m

g］
痢
疾
阿
米
巴
原
蟲
感
染

 
19

99
.1

2.
9 

 
 

 
 

 
 

(三
十

八
) 

Iv
er

m
ec

tin
 

﹝
Ta

bl
et
﹞

［
6 

m
g］

糞
小
桿
線
蟲
感
染
、
血
絲
蟲

感
染

 
19

99
.1

2.
9 

 
 

 
 

 
 

(三
十

九
) 

L-
5-

hy
dr

ox
yt

ry
pt

op
ha

n 
(5

-H
TP

) 
﹝

C
ap

su
le
﹞

 

B
H

4
缺
乏
性
苯
酮
尿
症

 (
異

型
苯
酮
尿
症

)
﹝

Te
tra

hy
dr

ob
io

pt
er

in
 

(B
H

4)
 d

ef
ic

ie
nc

y 
PK

U
﹞

 

20
01

.8
.3

 
 

 
 

 
 

 

(四
十

) 
La

ct
ic

 a
ci

d 
ba

ct
er

ia
 

or
al

 u
se

 
ch

ro
ni

c 
po

uc
hi

tis
 d

is
ea

se
慢
性
囊
炎
疾
病

 
20

02
.8

.8
 

 
 

 
 

翰
亨
實
業
股
份

有
限
公
司

 

(四
十

一
) 

La
ro

ni
da

se
 

10
0 

un
its

/m
l s

ol
ut

io
n 

fo
r i

nf
us

io
n 

黏
多
醣
儲
積
症
第
一
型

 
20

03
.1

1.
18

 
 

 
 

 
 

 

(四
十

二
) 

Le
vo

ca
rn

iti
ne

 

［
In

je
ct

io
n;

 O
ra

l 
So

lu
tio

n;
 T

ab
le

t］
 

[ 2
00

 m
g/

m
l, 

1 
gm

/1
0m

l, 
33

0 
m

g,
 

1g
m

] 

用
於
先
天
遺
傳
性
代
謝
異
常

的
續
發
性

C
ar

ni
tin

e缺
乏
症

病
患
之
急
性
慢
性
治
療

 
19

99
.6

.1
7 

 
 

20
02

/0
5/

03
罕
藥
輸
字

第
00

00
06

號
(ta

b)
 

健
康
化
學
製
藥

股
份
有
限
公
司

(i)
翰
亨
實
業
股

份
有
限
公
司

(t)
 

(四
十

三
) 

Li
po

so
m

al
A

m
ph

ot
er

ic
in

 
B

 
［

In
je

ct
io

n］
 

﹝
50

 m
g/

 v
ia

l﹞
 

骨
髓
移
植
後
併
發
腎
毒
性
出

現
侵
入
性
黴
菌
感
染

 
20

01
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附表三：九十二年度適用罕見疾病及藥物法之藥品使用情形 
藥品 劑量/劑型 使用單位 使用數量 人數 藥商 適應症 副作用及其他事項 

5-HTP 100MG 台大 3925 11 CCP     

Aldurazyme 
500U/2.9m
g/5ml 

馬偕 319 1 吉帝 
黏多醣儲積

症第一型 

無不良反應，使用期

間曾發生一次與藥物

無關之心衰竭與肋膜

積水，經證實與疾病

本身有關，而由病毒

感染誘發 

alpha-glucosida
se 

50 mg/vial 台大 107 2 Genzyme     

彰基 2638 3 吉帝 
原發性血小

板過多症 
  

馬偕 1556 2 吉帝 
原發性血小

板過多症 
輕微頭痛 

中山附醫 190 1  貧血  

台大 9719 14 
Mallinckro 
dt(Shire) 

    

高醫中和 4418 10    

Anagrelide 
(Agrylin) 

0.5mg / cap 

新光 1800 4     
一病人因嚴重嘔吐而

停用 

彰基 112 3 東洋 
治療急性前

骨髓細胞白

血病 
  

馬偕 18 1 東洋 
急性前骨髓

細胞白血病

肺浸潤、水腫，病人

後來白血球上升、死

亡，與 Asadin 無關 

Arsenic 
Trioxide inj 
(Asadin) 

1mg/ml 
10ml/vial 

台大 93 2 Tung Yang     

彰基 48 3 吉帝 

alpha-galact
osidase A 
deficiency 
(Fabry 
disease) 

  

慈濟 54 3 吉帝 
Fabry’s 
Disease 

發冷、發抖 

Beta-galactosida
se A 

(Fabrazyme) 

35mg/vial 

台大 68 3 Genayme     

Betaine   台大 1776 1 Twin     
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藥品 劑量/劑型 使用單位 使用數量 人數 藥商 適應症 副作用及其他事項 

台大 12168 39 Sigma Tau     
Carnitene for inj 1G/AMP 

高醫中和 380 3      

1tab tid-qid 中榮 3 1 翰亨 

Short 
chainAcyl-C
oA 
dehydorgena
se deficiency

無,現已死亡 

0.25tab tid 中榮 259 1 翰亨 
Glutaric 
aciduria type
I 

無 

1tab bid-qid 中榮 168 1 翰亨 
3MMC 
deficiency 

無 

0.5-1.5qd-bi
d 

中榮 455 1 翰亨 
3MMC 
deficiency 

無 

025-1tab 
qd-tid 

中榮 200 1 翰亨 
3MMC 
deficiency 

無 

0.1-0.25tab 
tid-qid 

中榮 152 1 翰亨 
propionic  
acidemia   

無,現已死亡 

1tab qd 中榮 84 1 翰亨 
Metabolic 
CNS disease

無 

0.25tab qd 中榮 17.5 1 翰亨 
Amino acid
disorder 

無 

0.33tab tid 中榮 360 1 翰亨 
Fatty Acid
Oxidation 
Defect 

無 

0.33tab bid 中榮 222 1 翰亨 
carnitine 
deficiency 

無 

1tab qid 中榮 1232 1 翰亨 MELAS 無 

Carnitine tab 1g 

0.5tab qd 中榮 73.5 1 翰亨 
Glutaric 
aciduria type
I 

無 

Citrulline solin  
1g/10ml 
0.2pkg qd 

中榮 22.4 1 陀德 

Ornithine 
transcarbamy
lase 
deficiency 

無 

Cystagon  
150mg /cap 
4cap qid 

中榮 1120 1 科懋 
intermediate 
cystinosis 

無 
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藥品 劑量/劑型 使用單位 使用數量 人數 藥商 適應症 副作用及其他事項 

台大 10 1 
Procter & 
Gamble 

    Dantrolene 
(Dantrolen) 

20mg/vial 
馬偕 8 1 瑞帝 惡性高溫熱 2 人已死亡；1 人腹痛

彰基 810 1 康寧 

重度海洋性

貧血病人 ,
使 用

Deferrioxa
mine 治 療

不理想或無

法接受時 ;
或在醫師嚴

格監測不良

反應(如:白
血球數目 ,
肝 功 能 狀

況... )下,與
Deferrioxa
mine 合 併

使用 

  

高醫中和 112 1    

Deferiprone 
(Kelfer) 

500mg / cap 

馬偕 13661 20 康寧 
重型海洋性

貧血 
無 

馬偕 9 1 先靈葆雅

PHHI 
(persistent 
hyperinsulin
emic 
hypoglycem
ia of 
infancy) 

1. edema,加服 Lasix 
利尿劑即獲改善。2. 
Hirsutism: face, neck, 
back and extremities. 
目前病情穩定，血糖

正常，已停藥。 

彰基 109 1 先靈葆雅

Nesidiodlast
osis 胰島母

細胞瘤 
  

Diazoxide oral 
susp. 
(Proglycem) 

50mg/ml   
30ml / btl 

中榮 177 1 先靈保雅

protein 
induced 
hyperinsulin
emia 

無 

Flolan 500mcg/vial 台大 2383 4 
Glaxo 
Wellcome
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藥品 劑量/劑型 使用單位 使用數量 人數 藥商 適應症 副作用及其他事項 

國泰 20 3 科懋 紫質症   
250mg/amp 

台大 32 4 
Leiras 
medica 

    Heme arginate 
(Normosang) 

25mg/ml 
10ml/amp 

新光 4 1      

台大 4314 6 
Schering 
AG 

    

中山附醫 133 1   無 
Iloprost inj 
(Ilomedin-20) 

20mcg/1ml/
amp 

新光 444 1       

慈濟 96 1 吉帝 
Gaucher’s 
Disease 

  

馬偕 225 1 吉帝 
第一型高

雪氏症 
無不良反應 

中榮 72 1 吉發 
Gaucher 
disease 

無 
Imiglucerase 
(Cerezyme) 

200u/vial 

台大 2284 6 
Genzyme 
Therapeuti
cs 

    

Imukin for inj  100mcg/vial 台大 295 2 
Boehringer 
Ingelheim

    

新光 306 3       

馬偕 167 2 雪蘭諾 
多發性硬

化症 
無 

台大 250 8 
Vetter 
Pharm(Ser 
ono) 

    

22mcg/支 

奇美 167 2    
新光 213 4       

台大 2940 27 
Indus. 
Farma. 
Serono 

    

中榮 10 1 雪蘭諾 
Multiple 
sclerosis 

無 

Interferon 
beta-1a (Rebif) 

44MCG 

彰基 273 4 雪蘭諾 

治療多發

性硬化症

（Multiple
Sclerosis）

  

Joulie solution 500ml/btl 台大 1496 223 NTUH     
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藥品 劑量/劑型 使用單位 使用數量 人數 藥商 適應症 副作用及其他事項

700mg/tab 慈濟 240 1 吉帝 
X-linked 
Hypophosphat
emic rickets 

  

250mg 1tab
qid 

中榮 1316 3 吉帝 

Familial 
hypophatemic 
rickets；
X-linked 
hypophosphate
mic rickets 

無 

250mg 2tab
tid 

中榮 378 1 吉帝 

Low 
Phosphorus 
Rickets and 
Osteomalacia 

無 

250mg 
1.5-2tab 
tid-qid 

中榮 882 1 吉帝 
X-linked 
hypophosphate
mic rickets 

無 

250mg 
1-2tab qid 

中榮 1097 3 吉帝 
X-linked 
hypophosphate
mic rickets 

無 

K-Phos No.2 

 高醫中和 100 1    

Levocarnitine 1gm/tab 馬偕 662 4 翰亨 

先天遺傳性代

謝異常的續發

性 Carnitine 缺
乏症 

無不良反應 

台大 430 1 
Bristol-My
ers 

    

高醫中和 868 1    Lysodren® 
(Mitotane) 

50mg/tab 

和信 2870 3 
Bristol-My
ers Squibb

腎上腺皮質癌

有 1 位 出現高血

鉀，需服用降血鉀

藥物 

Modafinil 
200 mg / 
tab 

彰基 1029 6 信東 
Narcolepsy 突
發性嗜睡症 
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藥品 劑量/劑型 使用單位 使用數量 人數 藥商 適應症 副作用及其他事項 

500mg 
1-2.5cap 
q12h-q6h 

中榮 1610 1 吉發 
OTC 
deficiency 

無 

500mg 
1-1.5cap 
qd-bid 

中榮 566 1 吉發 
Urea cycle 
defect 

無 

500mg 
1captid-bid 

中榮 678 1 吉發 
Argininosuc
cinic 
acidemia 

無 

500mg 1cap
q6h-bid 

中榮 4 1 吉發 
Propionic 
acidemia 

無,現已死亡 

500mg 
0.5cap tid 

中榮 170 1 吉發 
citrullinemi
a 

無 

馬偕 4664 4 吉發 
尿素循環障

礙 
無不良反應 

Phenylbutyrate 
(Buphenyl) 

500mg/tab 
台大 32304 8 Ucyclyd     

Phosphate 
solution 

500cc/B 馬偕 91 4 
馬偕紀念醫

院 

性聯遺傳型

低磷酸鹽性

佝僂症 

骨骼密度漸趨正常。

未發現副作用 

Potassium acid 
phoasphate+sod
ium acid 
phosphate 
anhydrous 

Tablet 彰基 3608 3 吉帝 
性聯遺傳型

低磷酸鹽性

佝僂症 
  

Proglycem 30ML 台大 99 5 
Schering 
Plough 

    

Replagal 
3.5MG/3.5
ML/VIAL 

台大 72 1 
Chesapeake 
Biologica 

    

彰基 2160 1 科懋 
Non-ketotic 
hyperglycin
emia 

  
Sodium 
Benzoate 

250mg / cap 

台大 11165 2 
UBI 
(Merck) 

    

Stimol oral 
solution 

1G/10ML 台大 546 3 Biocodex     

Tetrahydrobiopt
erin(BH4) 

10MG 台大 37563 34 
Schircks 
Lab. 
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藥品 劑量/劑型 使用單位 使用數量 人數 藥商 適應症 副作用及其他事項 

恩主公 266 2 東洋 肝癌末期 
導致先天畸形胎,嗜睡,
皮疹 

台大 9258 26 Tung-Yang     
國泰 1702 11 東洋 MM；HCC   

和信 3147 18 東洋 

肝細胞癌；

骨髓纖維

化；惡性纖

維性組織細

胞癌 

2 位 Skin rash with 
itching；1 位便秘、水

腫、掉髮；1 位皮膚癢、

抽筋；1 位腹瀉；1 位

Erythematous papule 
with itching；1 位失

眠、便秘，已經停藥 

Thado® 
(Thalidomide) 

50mg/cap 

新光 6360 42     
一病人因白血球減少

而停用 

台大 6 4 Genzyme     

和信 22 9 吉帝 甲狀腺癌 

一人 Nausea and 
vomiting；一人打第一

針後骨轉移部位有酸

痛感，第二劑則無此症

狀 

Thyrogen®
（Thyrotropin 
alfa,2vials/set）

1mg/vial 

彰基 22 12 吉帝 
治療惡性甲

狀腺腫瘤 
  

Tracleer 62.5mg/tab 台大 1904 6 Patheon     

Tretinoin 
(Vesanoid) 

10mg/cap 馬偕 2402 9 羅氏藥廠
急性前骨髓

性白血病 

4 人乾眼、頭痛；2 人

輕至中度白血球暫時

性上升；2 人皮膚乾

燥，沒有 ATRA 的

Retinoid syndrome；1
人因 APL 住院後即開

始用此藥治療，但無副

作用(skin、liver 等) 

Trientine 250mg /cap 中榮 846 2 默沙東 
Wilson 
diseasse 

無 

VSL#3   台大 210 1 
Pharmaceu
ticals 

    

中榮 1617 5 科懋 
Wilson 
diseasse 

無 
50mg/cap 

台大 4512 5 Teva     

Zinc acetate 
(Galzin) 

25mg/cap  台大 3789 6 Teva     
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附表四：90、91 與 92 年度藥品使用情形比較表  

藥品 劑量/劑型 年度 總使用劑量
92 年較 91 年

成長幅度比

92 年較 90 年

成長幅度比 

92 3925 79.63% 1621.49%
100mg/cap 

91 2185    5-HTP (Oxitriptan) 

50 cap/瓶 90 228    

92 170 -28.87%  

91 239    
agalsidase beta 
(Fabrazyme) 

35mg/vial 

90 0    

92 20321 -40.02% -43.06%

91 33877    Agrylin (Anagrelide) 0.5mg cap 

90 35687    

92 0 -100.00% -100.00%

91 703    

Aldesleukin 
[Recombinant 
Interleukin-2] 
(Proleukin) 

18MIU/vial, 
1.2mg/vial 

90 824    

92 319   

91 0    
Aldurazyme 
(Laronidase) 

 

90 0    

92 72 200.00%  

91 24    
alfa-galactosidase A 
(Replagal) 

3.5mg/3.5ml
/vial 

90 0    

92 107 2575.00%  

91 4    Alpha-glucosidase 50mg/vial 

90 0    

92 0 -100.00%  

91 19    
Amphotericin 
B-liposome 

50mg/vial 

90 0    

92 223 42.04% -53.54%

91 157    
Arsenic trioxide 
(Asadin) 

10mg/10ml/
vial 

90 480    

92 1776 0.00%  

91 1776    Betain  

90 0    
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藥品 劑量/劑型 年度 總使用劑量
92 年較 91 年

成長幅度比

92 年較 90 年

成長幅度比 

92 37563 -52.53% 70.74%

91 79136    
BH4 
(Tetrahydrobiopterin) 

10mg/tab 

90 22000    

92 39996 -22.97%  

91 51922    
Buphenyl (sodium 
phenylbutyrate) 

500mg tab 

90 0    

92 2920   

91 0    
Buphenyl (sodium 
phenylbutyrate) 

250mg tab 

90 0    

92 12548 418166.67% -31.05%

91 3    Carnitene for inj 1g/amp 

90 18198    

92 2677 1.13% -36.31%

91 2647    
Cerezyme 
(imiglucerase) 

200u/vial 

90 4203    

92 22.4 -82.22%  

91 126    citrulline malate 1gm/10ml 

90 0    

92 20   

91 0    Creatine 
1200mg/cap
, 1200mg/瓶 

90 0    

92 180   

91 0    
Cystadane (Betaine 
anhydrous) 

180g/vial, 
180g/bottle 

90 0    

92 1120 -52.54%  

91 2360    
cysteamine bitartrate 
(Cystagon) 

150mg/cap 

90 0    

92 18 -25.00% -84.35%

91 24    Dantrolene sodium 20mg/vial 

90 115    

92 14583 -55.67% 121.36%

91 32898    Deferiprone (Kelfer) 500mg/cap 

90 6588    
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藥品 劑量/劑型 年度 總使用劑量
92 年較 91 年

成長幅度比

92 年較 90 年

成長幅度比 

92 295 -13.24% 56.08%

91 340    Diazoxide (proglycem) 
50mg/ml, 
30ml/btl 

90 189    

92 2383 -10.21% 46.47%
500mcg/vial 

91 2654    Flolan (Epoprostenol) 

100mcg/vial 90 1627    

92 0 -100.00%  

91 6276    Glycine 500mg/tab 

90 0    

92 4891 1330.12%  

91 342    
Ilomedin-20 (Iloprost, 
prostacyclin PGI2 

20mcg/ml/a
mp 

90 0    

92 295  -52.27%

91 0    
Imukin (Interferon 
gamma 1b) 

100mcg/0.5
ml/vial 

90 618    

92 0 -100.00%  

91 133    
Imukin (Interferon 
gamma 1b) 

0.1mg/vial 

90 0    

92 0 -100.00% -100.00%

91 421    
Interferon Beta 1b 
(Betaferon) 

0.3mg/vial 

90 879    

92 890 -85.69%  

91 6220    
Interferon-Beta 1a 
(Rebif) 

22mcg 
5MIU/vial 

90 0    

92 3436 127.25%  

91 1512    
Interferon-Beta 1a 
(Rebif) 

44mcg 
12MIU/vial 

90 0    

92 340   

91 0    

Kphos NO.2 
tablet(potassium acid 
phosphate 350 
mg+sodium acid 
phosphate anhydrous 
700mg) 

100tab/瓶 

90 0    
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藥品 劑量/劑型 年度 總使用劑量
92 年較 91 年

成長幅度比

92 年較 90 年

成長幅度比 

92 1200   

91 0    Lactic acid bacteria  

90 0    

92 662 -97.59%  

91 27467    L-carnitine 1gm/tab 

90 0    

92 0 -100.00% -100.00%

91 5456    
Levocarnitin oral 
solution 

1gm/10ml/b
ot 

90 5428    

92 4168 66.45% 9.11%

91 2504    Lysodren (Mitotane) 500mg tab 

90 3820    

92 52 -33.33%  

91 78    
Normosang (Heme 
arginate) 

250mg/amp 

90 0    

92 20   

91 0    
Normosang (Heme 
arginate) 

25mg/ml, 
10ml/amp 

90 0    

92 0 -100.00% -100.00%

91 5779    Phenytoin 30mg/cap 

90 15000    

92 91 -92.61% -99.86%

91 1231    Phosphate solution  

90 62820    

92 1029 -39.11%  

91 1690    Provigil (Modafinil) 200mg tab 

90 0    

92 0 -100.00% -100.00%

91 24    
Sacrosidase; oral 
solution 

900IU/ml 

90 62033    

92 13325 46.08% 44.35%

91 9122    Sodium Benzoate 250mg/cap 

90 9231    



 

 A-26 

藥品 劑量/劑型 年度 總使用劑量
92 年較 91 年

成長幅度比

92 年較 90 年

成長幅度比 

92 20733 -30.10% -40.14%

91 29659    THADO (thalidomide) 50mg/cap 

90 34638    

92 50 127.27% 35.14%

91 22    
Thyrogen (thyrotropin 
alfa) 

1.1mg/vial, 
2vials/set 

90 37    

92 1904   

91 0    Tracleer (Bosentan) 
62.5mg/tab, 
60tab/瓶 

90 0    

92 24   

91 0    Tracleer (Bosentan) 125mg/tab 

90 0    

92 846 28.57% 11985.71%

91 658    Trientine (Syprine) 250mg/cap 

90 7    

92 3789 -10.45%  

91 4231    Zinc Acetate (Galzin) 25mg/cap 

90 0    

92 12   

91 0    Zinc Acetate (Galzin) 250cap/瓶 

90 0    

92 6129  ! 

91 0    Zinc Acetate (Galzin) 50mg/cap 

90 0    
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附表五：罕見疾病特殊營養食品品目及適應症一覽表  

資料來源：衛生署國民健康局 (最後更新日期：92.12.05) 
 名稱 適應症 廠商 

1 

PK AID-4  
Fructose Modjul  
Calogen  
Phlexy-Vits 

苯酮尿症合併 SUCRAID 缺乏症 荷蘭營養女神 

2 I-Valex-2 異戊酸血症 亞培 

3 Glutarex-2 戊二酸血症 TYPE2 亞培 

4 Low Met Product 高胱胺酸尿症 雪印 

5 MSUD powder 楓糖漿尿症 美強生 

6 Lofenalac 苯酮尿症 美強生 

7 Phenyl-free 苯酮尿症 美強生 

8 OS1 丙酸血症、甲基丙二酸血症 昱弘(Milupa) 

9 UCD1  尿素循環代謝障礙 荷蘭營養女神 

10 LEU1 白胺酸代謝異常 昱弘(Milupa) 

11 Hominex-2 高胱胺酸尿症 亞培 

12 Prosobee 半乳糖血症 美強生 

13 Glutares-1 
戊二酸血症 TYPE1 

粒腺體脂肪酸氧化作用缺陷 
亞培 

14 Ketonex-1 楓糖漿尿症粒腺體脂肪酸氧化作用缺陷 亞培 

15 Provimin 
戊二酸血症 TYPE2 

粒腺體脂肪酸氧化作用缺陷 
亞培 

16 

Medium Chain Triglyceride 
Portagen Powder 
Alfare 
Generaid Plus 

進行性家性肝內膽汁滯流症、 
先天性膽酸合成障礙 

美強生 
雀巢 

荷蘭營養女神 

17 Xlys low try abalog 戊二酸血症 TYPE1 荷蘭營養女神 

18 SHS(Xmet, Cys Maxamaid) 亞硫酸鹽氧化缺乏症 荷蘭營養女神 

19 Product 80056 
甲基丙二酸血症、有機酸血症、 

尿素循環代謝障礙 
美強生 

20 Aaginine 尿素循環代謝障礙 荷蘭營養女神 

21 
OS1 
OS2 

丙酸血症、甲基丙二酸血症 美強生 

22 
UCD1 
UCD2 

尿素循環代謝障礙 美強生 
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 名稱 適應症 廠商 

PKU1 荷蘭營養女神 
23 

Phenex-1 

苯酮尿症（1 歲以內） 
（Pheny1ketonuria） 亞培 

Phenylalanine Free 雪印 

PKU2 荷蘭營養女神 

PKU3 荷蘭營養女神 
24 

Phenex-2 

苯酮尿症（1 歲以內） 
（Pheny1ketonuria） 

亞培 

Low Met Product 雪印 

XMET Analog（1 歲以內） 荷蘭營養女神 

XMET Maxamaid（1 歲以上） 荷蘭營養女神 

Xmet Xcys Analog（1 歲以內） 荷蘭營養女神 

25 

Hominex-1（1 歲以內） 

高甲硫胺酸血症 
（Hypermethionemia） 

亞培 

S-20 雪印 

MSUD1（1 歲以內） 荷蘭營養女神 

MSUD2（1 歲以上） 荷蘭營養女神 

MSUD Analog（1 歲以內） 荷蘭營養女神 

MSUD Maxamaid（1 歲以上） 荷蘭營養女神 

26 

Ketonex-2（1 歲以上） 

楓糖尿症 
（Maple Syrup Urine Disease） 

亞培 

OS1（1 歲以內） 荷蘭營養女神 

OS2（1 歲以上） 荷蘭營養女神 

XMTVI Analog（1 歲以內） 荷蘭營養女神 

XMTVI Maxamaid（1 歲以上） 荷蘭營養女神 

Propimex-1（1 歲以內） 亞培 

27 

Propimex-2（1 歲以上） 

丙酸血症，甲基丙二酸血症 
（Methylmalonic Aciduria；Propionic 

Acidemia) 

亞培 

LEU1（1 歲以內） 荷蘭營養女神 

LEU2（1 歲以上） 荷蘭營養女神 

XLeu Analog（1 歲以內） 荷蘭營養女神 
28 

Xleu Maxamaid（1 歲以上） 

三羥基三甲基戊二酸血症 
（3-Hydroxy-3-methyl-glutaric acidemia）

荷蘭營養女神 

UCD1（1 歲以內） 荷蘭營養女神 

UCD2（1 歲以上） 荷蘭營養女神 

Cyclinex-1（1 歲以內） 亞培 
29 

Cyclinex-2（1 歲以上） 

尿素循環代謝障礙 
（Urea Cycle Disorder） 

亞培 
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 名稱 適應症 廠商 

TYR1（1 歲以內） 荷蘭營養女神 

TYR2（1 歲以上） 荷蘭營養女神 

XPHEN TYR Analog（1 歲以內） 荷蘭營養女神 

XPXT MAXAMAID UNFLAV(1-8 歲) 荷蘭營養女神 

XPHEN TYR MAXAMUM（8 歲以上） 荷蘭營養女神 

XPTM TYROSIDOM 荷蘭營養女神 

Tyromex-1 亞培 

30 

Tyromex-2 

遺傳性高酪胺酸血症 
（Hereditary Tyrosinermia） 

亞培 

HOM1（1 歲以內） 美強生 

HOM2（1 歲以上） 美強生 

HOM1（1 歲以內） 荷蘭營養女神 

HOM2（1 歲以上） 荷蘭營養女神 

雪印低蛋氨酸 雪印 

XMET Analog（1 歲以內） 荷蘭營養女神 

XMET Maxamaid（1 歲以上） 荷蘭營養女神 

Hominex-1（1 歲以內） 亞培 

31 

Hominex-2（1 歲以上） 

高胱胺酸血尿症 
（Homocystinuria） 

亞培 

LYS1（1 歲以內） 荷蘭營養女神 
32 

LYS2（1 歲以上） 

有機酸血酸 
（Organic Acidemia-Hyperlysinemia） 荷蘭營養女神 

GA1（1 歲以內） 荷蘭營養女神 

GA2（1 歲以上） 荷蘭營養女神 33 

XlysLowTyrMaxamaid（1 歲以上） 

戊二酸血症,第一型 
（Glutaric Acidurua, Type1） 

荷蘭營養女神 

34 Glutarex-2  
戊二酸血症,第二型 

（Glutaric Acidurua, Type2） 
亞培 

35 1-Valex-1（1 歲以內）  異戊酸血症（Isovaleric Acidemia） 亞培 

Energivt 荷蘭營養女神 
36 

Pro-Phree 

胺基酸代謝疾病 
（Amino Acid Metabolic Disorder） 亞培 

Leucine 荷蘭營養女神 

lsoleucine 荷蘭營養女神 

Valine 荷蘭營養女神 

Citrulline 荷蘭營養女神 

Glycine 荷蘭營養女神 

Esential Amino Acid 荷蘭營養女神 

37 

Glutamic Acid 

胺基酸代謝疾病 
（Amino Acid Metabolic Disorder） 

荷蘭營養女神 
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 名稱 適應症 廠商 

38 Lorenenzo’s oil  
腦脂肪酸循環代謝異常疾病 
（Adrenal Leukodystrophy） 

荷蘭營養女神 

39 Generaid Plus  
先天性膽酸合成障礙 

（Inborn errers ofbile acid synthesis） 
荷蘭營養女神 

Neocate 荷蘭營養女神 
40 

Neocate Advance 

髮-肝-腸症候群 
（Tricho-hepato-enteric syndrome） 荷蘭營養女神 
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附表七：公告罕見疾病名單暨 ICD-9-CM 編碼一覽表   

                            資料來源：衛生署國民健康局 (最後更新日期：92.12.25) 

序號 疾病名稱  
中文翻譯 

（中文翻譯僅供參考）  
ICD-9-CM

編碼  

01     Urea cycle disorders 尿素循環代謝障礙 270.6 

  01   Citrullinemia 瓜胺酸血症 270.6 

02     
Amino acid metabolic disorders 

(又稱 Aminoacidopathies) 
胺基酸代謝疾病 270.9 

  01   Homocystinuria  高胱胺酸尿症 270.4 

    1 Hypermethioninemia  高甲硫胺酸血症 270.4 

  02   Cystinosis  胱胺酸症 270.0 

  03   Nonketotic hyperglycinemia  非酮性高甘胺酸血症 270.7 

  04   Phenylketonuria  苯酮尿症 270.1 

  05   Tetrahydrobiopterin deficiency  四氫基喋呤缺乏症 270.1 

  06   Hereditary tyrosinemia  遺傳性高酪胺酸血症 270.2 

  07   Maple syrup urine disease  楓糖尿症 270.3 

03     Hereditary coproporphyria 遺傳性紫質症 277.1 

04     Multiple sclerosis 多發性硬化症 340 

05     Gaucher's disease 高雪氏症 272.7 

06     Wilson's disease 威爾森氏症 275.1 

07     Nesidioblastosis 胰島母細胞瘤 211.7 

08     Amyotrophic lateral sclerosis (ALS) 肌萎縮性側索硬化症 335.20 

09     Organic acidemias 有機酸血症 270.9 

  01   Isovaleric acidemia  異戊酸血症 270.3 

  02   Glutaric aciduria type I, II  戊二酸血症，第一、二型 270.9 

  03   Propionic acidemia  丙酸血症 270.3 

  04   Methylmalonic acidemia  甲基丙二酸血症 270.3 

  05   
3-Hydroxy-3-methyl-glutaric 

acidemia  
3-羥基-3-甲基戊二酸血症 270.9 

10     Galactosemia 半乳糖血症 271.1 

11     Fatty acid oxidation defect 脂肪酸氧化作用缺陷 272.9 

  01   
Carnitine deficiency syndrome, 

primary  
原發性肉鹼缺乏症 272.9 
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序號 疾病名稱  
中文翻譯 

（中文翻譯僅供參考）  
ICD-9-CM

編碼  

12     Mitochondrial defect 粒線體缺陷 277.9 

  01   Kearns-Sayre syndrome  Kearns-Sayre 氏症候群 277.9 

  02   Leigh disease  Leigh 氏童年期腦脊髓病變 330.8 

  03   MELAS  MELAS 症候群 758.89 

  04   
Mitochondrial Neurogastrointestinal 

Encephalopathy Syndrome 
MNGIE 症候群粒線體性神經胃

腸腦病變症候群 277.9 

13     Aarskog-Scott syndrome Aarskog-Scott 氏症候群 759.89 

14     Achondroplasia 軟骨發育不全症 756.4 

15     Angelman syndrome Angelman 氏症候群 759.89 

16     Ataxia telangiectasia 共濟失調微血管擴張症候群 334.8 

17     Cockayne syndrome Cockayne 氏症候群 759.89 

18     Duchenne muscular dystrophy 裘馨氏肌肉失養症 359.1 

19     Glycogen storage disease 肝醣儲積症 271.0 

20     GM1/GM2 gangliosidosis GM1/GM2 神經節脂儲積症 330.1 

21     Hereditary epidermolysis bullosa 遺傳性表皮分解性水皰症 757.39 

22     
Huntington disease 

（又稱 Huntington's chorea) 
亨汀頓氏舞蹈症 333.4 

23     
Hutchinson Gilford progeria 

syndrome 
早老症 259.8 

24     Ichthyosis, lamellar recessive 
層狀魚鱗癬 

（自體隱性遺傳型） 757.1 

25     Kenny-Caffey syndrome Kenny-Caffey 氏症候群 759.89 

26     Lesch-Nyhan syndrome Lesch-Nyhan 氏症候群 277.2 

27     Lowe syndrome Lowe 氏症候群 270.8 

28     Mucopolysaccharidoses 黏多醣症 277.5 

29     Osteogenesis imperfecta 成骨不全症 756.51 

30     Pseudohypoparathyroidism 假性副甲狀腺低能症 275.49 

31     Rett syndrome 瑞特氏症候群 330.8 

32     Spinal muscular atrophy 脊髓性肌肉萎縮症 335.10 

33     Spinocerebellar ataxia 脊髓小腦性共濟失調 334.3 

34     Sulfite oxidase deficiency 亞硫酸鹽氧化?缺乏 270.0 

35     Thalassemia major 重型海洋性貧血 282.4 

36     Tuberous sclerosis 結節性硬化症 759.5 

37     Waardenburg syndrome 瓦登伯格氏症候群 270.2 
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序號 疾病名稱  
中文翻譯 

（中文翻譯僅供參考）  
ICD-9-CM

編碼  

38     X-linked hypophosphatemic rickets 性連遺傳型低磷酸鹽性佝僂症 275.3 

39     Zellweger syndrome Zellweger 氏症候群 277.9 

40     
Progressive intrahepatic 

cholestasis，PFIC 
進行性家族性肝內膽汁滯流症 751.69 

41     Inborn errors of bile acid synthesis 先天性膽酸合成障礙 277.9 

42     Primary Paget disease 原發性變形性骨炎 731.0 

01 02   
Nitroacetylglutamate synthetase 

deficiency 
NAG synthetase deficiency 

乙醯榖胺酸合成?缺乏症 270.6 

  03   
Omithine transcarbamylase 

deficiencyy  
鳥胺酸氨甲醯基轉移?缺乏症 270.6 

43     Apert syndrome 愛伯特氏症 755.55 

44     Cleidocranial dysplasia 鎖骨顱骨發育異常 755.59 

45     DiGeorge’s syndrome DiGeorge’s 症候群 279.11 

46     
Homozygous familial 
hypercholesterolemia 

同合子家族性高膽固醇血症 272.0 

47     Fucosidosis 岩藻糖代謝異常（儲積症） 271.8 

48     
PAH type PKU combine with 
Sucrase-isomaltase deficiency 

典型苯酮尿症合併蔗糖酶同麥

芽糖酶缺乏症 271.3+270.1 

49     Nemaline Rod Myopathy Nemaline 線狀肌肉病變 359.0 

50     
Fibrodysplasia Ossificans 

Progressiva 
進行性骨化性肌炎 728.11 

51     Menkes syndrome Menkes 氏症候群 759.89 

52     Fabry disease Fabry 氏症 272.7 

53     Prader-Willi syndrome Prader-Willi 氏症候群 759.81 

54     Niemann-Pick disease 
Niemann-Pick 氏症，鞘髓磷脂儲

積症 272.7 

55     Tricho-hepato-enteric syndrome 髮-肝-腸症候群 759.7 

56     Collodion baby 膠膜兒 757.1 

57     Harlequin ichthyosis 斑色魚鱗癬 757.1 

58     
Bullous Congenital ichthyosiform 

erythoderma（epidermolytic 
hyperkeratosis） 

水泡型先天性魚鱗癬樣紅皮症

（表皮鬆解性角化過度症） 757.1 

59     Laron syndrome（Laron Dwarfism） Laron 氏侏儒症候群 259.4 

60     Smith-Lemli-Opitz syndrome Smith-Lemli-Opitz 氏症候群 759.89 
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序號 疾病名稱  
中文翻譯 

（中文翻譯僅供參考）  
ICD-9-CM

編碼  

61     Bardet-Biedl syndrome Bardet-Biedl 氏症候群 759.89 

62     Larsen syndrome 
Larsen 氏症候群（顎裂-先天性

脫位症候群） 755.8 

63     Sialidosis 涎酸酵素缺乏症 272.7 

64     Alstrom Syndrome Alstrom 氏症候群 759.2 

65     
Chronic primary granulomatous 

disease 
原發性慢性肉芽腫病 288.1 

66     
Persistent hyperinsulinemic 

hypoglycemia of infancy（PHHI）
持續性幼兒型胰島素過度分泌

低血糖症 251.1 

67     Familial hyperchylomicronemia 家族性高乳糜微粒血症 272.3 

68     
W A G R syndrome（Wilms’ 
tumor-Aniridia-Genitourinary 

Anomalies-mental Retardation） 

威爾姆氏腫瘤、無虹膜、性器異

常、智能障礙症候群（W A G R
症候群） 

759.89 

69     Ectodermal Dysplasias 外胚層增生不良症 757.31 

70     Beckwith Wiedemann syndrome Beckwith Wiedemann 氏症候群 759.89 

71     
Congenital insensitivity to pain with 

anhidrosis（CIPA） 
先天性痛不敏感症合併無汗症 705.0 

72     Wolfram syndrome，DIDMOAD Wolfram 氏症候群 277.9 

73     Adrenoleukodystrophy 腎上腺腦白質失養症 272.7 

74     McCune Albright syndrome McCune Albright 氏症候群 756.59 

75     Crouzon syndrome Crouzon 氏症候群 756.0 

76     Thrombasthenia 血小板無力症 287.1 

77     Schwartz Jampel syndrome Schwartz Jampel 氏症候群 756.89 

78     Fraser syndrome Fraser 氏症候群 759.89 

79     Mucolipidosis 黏脂質症 272.7 

80     Ehlers Danlos syndrome IV 先天結締組織異常第四型 756.83 

81     Myotonic dystrophy  肌肉強直症 359.2 

82     Congenital Hyper IgE syndrome 先天性高免疫球蛋白 E 症後群 279.9 

83     Tyrosinemial I 、II、III 穌胺基酸症第一、第二、第三型 270.2 

84     Hyperlysinemia 高離氨基酸血症 270.7 

85     Histidinemia 組胺酸血症 270.5 

86     
3-Methylcrotony-CoA carboxylase 

deficiency 
三甲基巴豆醯輔酶 A 梭化酵素

缺乏症 270.9 

87     Multiple carboxylase deficiency 多發性梭化酶缺乏症 270.9 
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中文翻譯 
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編碼  

88     
Split-hand/ Split-foot malformation

（SHFM） 
裂手裂足症 

Hand：755.58 
Foot：755.67 

89     
Metachromatic Leukodystrophy

（MLD） 
MLD 症候群 330.0 

90     
Campomelic dysplasia with 

autosomal sex reversal 
短指發育不良及性別顛倒 758.89 

91     Osteopetrosis 骨質石化症 756.52 

92     
Carbohydrate-deficiency 
glycoprotein syndrome 

碳水化合缺乏醣蛋白症候群 277.9 

93     Trimethylaminuria 臭魚症 277.8 

94     Congenital generalized lipodystrophy 先天性全身脂質營養不良症 272.6 
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目

 
適
用

疾
病

 
本
項

檢
驗

聯
絡

 
服
務

單
位

電
話

 
收
費

狀
況

(*
本

項
以

各
院

實
際

收
費

為
主

) 
備

註
 

執
行

醫
院

 

血
中
肉

鹼
定

量
測

定
 

ca
rn

iti
ne

(血
液

) 
測
定

10
或

20
肉

鹼
缺

損
分

析
ca

rn
iti

ne
單
位

：
兒

童
醫

學
部

 
電
話
：

04
-2

35
92

52
5 

Ex
t4

40
2 

聯
絡

人
：
陳
良

惠
 

醫
師

 

■有
 對

外
收

費
 

 
費

用
1,

20
0(
元

/台
幣

) 
■無

 健
保
給

付
 

 
台
中

榮
總

醫
院

 

分
子
遺

傳
基

因
檢

測
 

Fr
ag

ile
s X

 sy
nd

ro
m

e 
PC

R
 sc

re
en

in
g 

G
en

et
ic

 E
pi

le
ps

y:
 S

C
N

1a
, S

C
N

 
1b

,C
H

R
N

A
4,

K
C

N
Q

2,
 K

C
N

Q
3V

er
y 

Lo
ng

 C
ha

in
 C

oA
 D

eh
yd

ro
ge

na
se

 
M

ed
iu

m
 C

ha
in

 C
oA

 D
eh

yd
ro

ge
na

se
 

Sh
or

t C
ha

in
 C

oA
 D

eh
yd

ro
ge

na
se

 
LC

H
A

D
 P

rim
ar

y 
C

ar
ni

tin
e 

D
ef

ic
ie

nc
y(

O
C

TN
2)

 
C

A
R

N
IT

IN
E 

PA
LM

IT
O

Y
LT

R
A

N
SF

EE
R

A
SE

 II
 

M
ito

ch
on

dr
il 

D
N

A
 M

ut
et

io
n 

sc
re

en
in

g 
Po

in
t m

ut
at

io
n 

32
43

,8
34

4,
89

93
,9

17
6 

C
om

m
on

 
de

le
tio

n 
R

et
t s

yn
dr

om
eC

D
G

 T
yp

e 
I 

A
ad

re
no

le
uk

od
ys

tro
ph

yM
en

ke
s 

di
se

as
e 

M
ap

le
 sy

ru
p 

ur
in

e 
di

se
as

e 
E1

a,
E1

b,
E2

 

單
位

：
兒

童
醫

學
部

 
電
話
：

04
-2

35
92

52
5 

Ex
t4

40
2 

聯
絡

人
：
蔡
啟

仁
 

醫
師

 

■免
費
服

務
  

■無
 健

保
給

付
 

 
台
中

榮
總

醫
院

 



  
A

-4
7 

檢
驗

項
目

 
適

用
疾
病

 
本

項
檢
驗

聯
絡

 
服

務
單
位

電
話

 
收

費
狀

況
(*
本
項

以
各

院

實
際

收
費
為

主
) 

備
註

 
執
行

醫
院

 

分
子

遺
傳

基
因

檢
測

 

Le
sc

h-
N

yh
an

 S
yn

dr
om

eS
ou

lfi
et

e 
O

xi
da

se
 

G
ly

co
ge

n 
St

or
ea

ge
 D

is
ea

se
 T

yp
e 

1a
 

A
nd

ro
ge

n 
R

ec
ep

to
r g

en
e 

Lo
w

 D
en

si
ty

 L
ip

op
ro

te
in

 R
ec

ep
to

r 
G

en
e 

A
la

gi
lle

 sy
nd

ro
m

e 
O

R
W

 T
yp

e 
II

 
Lo

ng
 Q

T 
sy

nd
ro

m
e:

 S
C

N
5a

, 
K

vl
qt

1,
 M

in
k 

To
w

ne
s B

ro
ck

s S
yn

dr
om

e 
O

st
er

op
et

ro
si

s, 
au

to
so

m
al

 re
ce

ss
iv

e
D

en
ys

-D
ra

sh
 sy

nd
ro

m
e(

W
T1

 g
en

e)
G

lu
ta

ric
 a

cd
ur

ia
 T

yp
e 

1 
Sp

on
dy

le
pi

ph
ys

ea
l d

ys
pl

as
ia

 ta
rd

a

單
位
：

兒
童

醫
學

部
 

電
話
：

04
-2

35
92

52
5 

Ex
t4

40
2

聯
絡
人

：
蔡

啟
仁

 
醫

師
 

■免
費

服
務

  

■無
 健

保
給

付
 

 
台

中
榮

總
醫

院
 

肌
肉

切
片

 
M

us
cl

e 
B

io
ps

y 
所
有

肌
肉

疾
病

 
單

位
：

兒
童

醫
學

部
 

電
話
：

04
-2

35
92

52
5 

Ex
t5

90
8

聯
絡
人

：
麥

淑
珍

 
醫

師
 

■有
 對

外
收

費
 

 
費

用
2,

50
0 (
元

/台
幣

) 
 

■無
 健

保
給

付
 

 
台

中
榮

總
醫

院
 

電
子

顯
微

鏡
(肌

肉
) 

El
ec

tro
n 

m
ic

ro
sc

op
e(

m
us

cl
e)

所
有

肌
肉

疾
病

 
單

位
：

病
理

部
 

電
話
：

04
-2

35
92

52
5 

Ex
t5

74
0

聯
絡
人

：
傅

孟
青

 
醫

師
 

■免
費

服
務

  
■(
現
有

代
檢

中
山

醫
院

) 
 
費

用
5,

00
0(
元

/台
幣

) 
 

■無
 健

保
給

付
 

 
台

中
榮

總
醫

院
 



  
A

-4
8 

檢
驗

項
目

 
適
用

疾
病

 
本
項

檢
驗
聯

絡
 

服
務

單
位
電

話
 

收
費

狀
況

(*
本
項

以
各

院
實

際

收
費

為
主

) 
備
註

執
行

醫
院

 

串
聯
質

譜
儀

(血
片

) 
同
時

分
析

氨
基

酸
、
有
機

酸
及

脂

肪
酸

氧
化

異
常

疾
病

 

單
位
：

兒
童

醫
學

部
 

電
話
：

04
-2

35
92

52
5 

Ex
t4

40
2 

聯
絡
人

：
陳

良
惠

 
醫

師
 

■有
 對

外
收

費
 

 
費

用
50

0(
元

/台
幣

) 
■無

 健
保
給

付
 

 
台
中

榮
總

醫

院
  

染
色
體

核
型

(高
解
析

度
)(
血

液
)
染
色

體
異

常
 

單
位
：

婦
產

部
 

電
話
：

04
-2

35
92

52
5 

Ex
t4

43
5 

聯
絡
人

：
羅

鳳
菊

 
醫

師
 

■有
 對

外
收

費
 

 
費

用
2,

50
0(
元

/台
幣

) 
■無

 健
保
給

付
 

 
台
中

榮
總

醫

院
  

羊
水
染

色
體

分
析

 
胎
兒

染
色

體
異

常
 

單
位
：

婦
產

部
 

電
話
：

04
-2

35
92

52
5 

Ex
t4

43
5 

聯
絡
人

：
羅

鳳
菊

 
醫

師
 

■有
 對

外
收

費
 

 
費

用
3,

00
0-

5,
00

0(
元

/台
幣

)
■無

 健
保
給

付
 

 
台
中

榮
總

醫

院
  

骨
髓
細

胞
染

色
體

分
析

(癌
症

) 
癌
症

有
骨

髓
轉

移
分

析
染

色
體

異
常

 

單
位
：

婦
產

部
 

電
話
：

04
-2

35
92

52
5 

Ex
t4

43
5 

聯
絡
人

：
羅

鳳
菊

 
醫

師
 

■有
 對

外
收

費
 

 
費

用
2,

50
0(
元

/台
幣

) 
■無

 健
保
給

付
 

 
台
中

榮
總

醫

院
  

M
ec

hy
la

tio
n 

PC
R

 
So

ut
he

rn
 b

lo
t 

Pr
ad

er
-W

ill
i s

yn
dr

om
e 

A
ng

el
m

an
 sy

nd
ro

m
e 

Fr
ag

ile
-X

 sy
nd

ro
m

e 

單
位
：

婦
產

科
 

電
話
：

06
-2

35
35

35
 E

xt
35

51
 

聯
絡
人

：
張

家
瑋

 

■免
費

服
務

  
■無

 健
保
給

付
 

 
成
大

醫
院

  

FI
SH

 

D
eg

eo
rg

e 
sy

nd
ro

m
e 

W
ill

ia
m

s s
yn

dr
om

e 
Pr

ad
er

-W
ill

i s
yn

dr
om

e 
A

ng
el

m
an

 sy
nd

ro
m

e 
M

ill
er

-D
ie

ke
r s

yn
dr

om
e 

Sm
ic

h-
M

ag
en

is
 y

nd
ro

m
e 

單
位
：

核
心

實
驗

室
 

電
話
：

06
-2

35
35

35
 E

xt
36

35
 

聯
絡
人

：
吳

世
怡

 

■有
 對

外
收

費
 

 
費

用
1,

00
0(
元

/台
幣

) 
■無

 健
保
給

付
 

 
成
大

醫
院

  

A
N

A
C

(A
nt

i-n
eu

tro
ph

il 
cy

to
pl

as
m

ic
 a

nt
ib

od
y)

 

W
eg

en
er

’s
 g

ra
nu

lo
m

at
os

is
 

M
ic

ro
sc

op
ic

 p
ol

ya
ng

iit
is

 
C

hu
rg

-S
tra

us
s s

yn
dr

om
e 

單
位
：

(病
理
部

)內
科

部
腎

臟
科

風

濕
科

 
電

話
：

06
-2

35
35

35
 E

xt
26

51
 

聯
絡
人

：
梁

純
淨

 

■有
 對

外
收

費
 

 
費

用
50

0(
元

/台
幣

) 
■無

 健
保
給

付
 

 
成
大

醫
院

  



  
A

-4
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檢
驗

項
目

 
適
用

疾
病

 
本
項

檢
驗

聯
絡

 
服
務

單
位

電
話

 
收
費

狀
況

(*
本

項
以

各
院

實

際
收

費
為
主

) 
備
註

 
執

行
醫

院

A
nt

i-g
lo

m
er

ul
ar

ba
se

m
en

t 
m

em
br

an
e 

A
B

 
G

oo
dp

as
tu

re
 sy

nd
ro

m
e 

單
位
：

(病
理
部

)內
科

部
腎

臟

科
風
濕

科
 

電
話
：

06
-2

35
35

35
 E

xt
26

51
聯

絡
人

：
梁

純
淨

 

■有
 對

外
收

費
 

 
費
用

30
0(
元

/台
幣

) 
■有

 健
保
給

付
 

 
(比

照
12

06
6A

A
) 

 
成

大
醫

院
 

X
染

色
體

脆
折

症
：
快
速

簡

易
PC

R
排

除
篩

檢
(限

男
性

患
者

) 
男
性

心
智

發
展

遲
緩

成
智

障
者

 
單

位
：

病
理

部
遺

傳
組

 
電

話
：

06
-2

81
28

11
 E

xt
26

19
聯

絡
人

：
曾

慶
誠

 

■有
 對

外
收

費
 

 
費
用

20
0(
元

/台
幣
、

30
天

發
報

告
)1

,0
00

(元
/台

幣
、
二

週
內

發
報

告
) 

■無
 健

保
給

付
 

 
奇

美
醫

院
 

小
兒
遺

傳
病

檢
查

 

Fr
ag

ile
 X

 S
yn

dr
om

e,
 H

un
tin

gt
on

 
C

ho
re

a,
 S

C
A

, M
ito

ch
on

dr
ia

 
D

is
ea

se
 (D

ea
fn

es
s, 

M
EL

A
S,

 
M

ER
R

F,
 L

H
O

N
), 

K
en

ne
dy

’s
 

D
is

ea
se

, G
SD

Ia
, S

R
Y
等
基

因
分

析

單
位
：

基
因

醫
學

部
 

電
話
：

02
-2

31
23

45
6 

Ex
t6

70
2

聯
絡
人

：
胡

務
亮

 
醫

師
 

■有
 對

外
收

費
 

 
費
用

1,
50

0(
元

/台
幣

) 
■無

 健
保
給

付
 

1.
優

生
健

康
檢

查
個

案
記

錄
聯

申
請

補

助
檢

驗
費

用
 

2.
檢

驗
醫

令
 

 
X

00
02

  

台
大
醫

院
 

有
機
酸

氣
相

層
析

質
譜

儀

檢
查

(G
C

-M
as

s)
 

有
機

酸
代

謝
異

常
 

單
位
：

基
因

醫
學

部
 

電
話
：

02
-2

31
23

45
6 

Ex
t6

70
2

聯
絡
人

：
胡

務
亮

 
醫

師
 

■有
 對

外
收

費
 

 
費
用

2,
34

0(
元

/台
幣

) 
■無

 健
保
給

付
 

1.
健

保
碼

：
 

 
24

00
8A

1 
2.
檢

驗
醫

令
 

 
X

00
05

  

台
大
醫

院
 

血
漿
氨

基
酸

測
定

 
胺
基

酸
代

謝
異

常
 

單
位
：

基
因

醫
學

部
 

電
話
：

02
-2

31
23

45
6 

Ex
t6

70
2

聯
絡
人

：
胡

務
亮

 
醫

師
 

■有
 對

外
收

費
 

 
費
用

2,
60

0(
元

/台
幣

) 
■無

 健
保
給

付
 

1.
健

保
碼

：
 

 
12

07
5A

1 
2.
檢

驗
醫

令
 

 
X

00
08

  

台
大
醫

院
 

尿
液
黏

多
醣

定
量

檢
查

 
溶
小

體
儲

積
症

 
單

位
：

基
因

醫
學

部
 

電
話
：

02
-2

31
23

45
6 

Ex
t6

70
2

聯
絡
人

：
胡

務
亮

 
醫

師
 

■有
 對

外
收

費
 

 
費
用

1,
00

0(
元

/台
幣

) 
■無

 健
保
給

付
 

檢
驗

醫
令

 
 

X
00

14
  

台
大
醫

院
 



  
A

-5
0 

檢
驗

項
目

 
適
用

疾
病

 
本
項

檢
驗
聯

絡
 

服
務

單
位
電

話
 

收
費

狀
況

(*
本

項
以
各

院
實

際
收

費
為
主

) 
備
註

 
執
行

醫
院

-I
du

ro
ni

da
se

酵
素

活
性

檢
查

(M
PS

 I)
 

黏
多

醣
症

第
I型

 
單

位
：

基
因

醫
學

部
 

電
話
：

02
-2

31
23

45
6 

Ex
t6

70
2 

聯
絡
人

：
胡

務
亮

 
醫

師
 

■有
 對

外
收

費
 

 
費

用
2,

50
0(
元

/台
幣

) 
■無

 健
保
給

付
 

檢
驗

醫
令

 
 

X
00

20
  

台
大

醫
院

  

Id
ur

on
at

e 
2-

su
lfa

ta
se

酵
素
活

性
檢

查
 

(M
PS

 II
) 

黏
多

醣
症

第
II
型

 
單

位
：

基
因

醫
學

部
 

電
話
：

02
-2

31
23

45
6 

Ex
t6

70
2 

聯
絡
人

：
胡

務
亮

 
醫

師
 

■有
 對

外
收

費
 

 
費

用
8,

00
0(
元

/台
幣

) 
■無

 健
保
給

付
 

檢
驗

醫
令

 
 

X
00

21
  

台
大

醫
院

  

N
-A

ce
ty

l-D
-G

lu
co

sa
m

in
id

as
e
酵
素

活
性

檢
查

 
(M

PS
II

IB
) 

黏
多

醣
症

第
II

IB
型

 
單

位
：

基
因

醫
學

部
 

電
話
：

02
-2

31
23

45
6 

Ex
t6

70
2 

聯
絡
人

：
胡

務
亮

 
醫

師
 

■有
 對

外
收

費
 

 
費

用
2,

55
0(
元

/台
幣

) 
■無

 健
保
給

付
 

檢
驗

醫
令

 
 

X
00

22
  

台
大

醫
院

  

N
-A

ce
ty

l-G
al

ac
to

sa
m

in
id

as
e 

6-
su

lfa
ta

se
酵
素

活
性

檢
查

 
(M

PS
 IV

A
) 

黏
多

醣
症

第
IV

A
型

 
單

位
：

基
因

醫
學

部
 

電
話
：

02
-2

31
23

45
6 

Ex
t6

70
2 

聯
絡
人

：
胡

務
亮

 
醫

師
 

■有
 對

外
收

費
 

 
費

用
6,

40
0(
元

/台
幣

) 
■無

 健
保
給

付
 

檢
驗

醫
令

 
 

X
00

23
  

台
大

醫
院

  

-G
al

ac
to

si
da

se
酵

素
活

性
檢

查
 

(M
PS

 IV
B

) 
黏
多

醣
症

第
IV

B
型
或

G
M

1 
單

位
：

基
因

醫
學

部
 

電
話
：

02
-2

31
23

45
6 

Ex
t6

70
2 

聯
絡
人

：
胡

務
亮

 
醫

師
 

■有
 對

外
收

費
 

 
費

用
2,

50
0(
元

/台
幣

) 
■無

 健
保
給

付
 

檢
驗

醫
令

 
 

X
00

24
  

台
大

醫
院

  

A
ry

lsu
lfa

se
 B

酵
素
活

性
檢

查

(M
PS

 V
I)

 
黏
多

醣
症

第
V

I型
 

單
位
：

基
因

醫
學

部
 

電
話
：

02
-2

31
23

45
6 

Ex
t6

70
2 

聯
絡
人

：
胡

務
亮

 
醫

師
 

■有
 對

外
收

費
 

 
費

用
2,

50
0 (
元

/台
幣

) 
■無

 健
保
給

付
 

檢
驗

醫
令

 
 

X
00

25
  

台
大

醫
院

  

A
ry

lsu
lfa

ta
se

 A
酵

素
活

性
檢

查
 

(M
LD

) 
異
染

性
白

質
退

化
症

 
單

位
：

基
因

醫
學

部
 

電
話
：

02
-2

31
23

45
6 

Ex
t6

70
2 

聯
絡
人

：
胡

務
亮

 
醫

師
 

■有
 對

外
收

費
 

 
費

用
2,

50
0(
元

/台
幣

) 
■無

 健
保
給

付
 

檢
驗

醫
令

 
 

X
00

27
  

台
大

醫
院

  

G
lu

co
se

-6
-P

ho
sp

ha
ta

se
酵
素

活
性

檢
查

 
(G

SD
Ia

) 
肝
醣

儲
積

症
第

Ia
型

 
單

位
：

基
因

醫
學

部
 

電
話
：

02
-2

31
23

45
6 

Ex
t6

70
2 

聯
絡
人

：
胡

務
亮

 
醫

師
 

■有
 對

外
收

費
 

 
費

用
4,

00
0(
元

/台
幣

) 
■無

 健
保
給

付
 

檢
驗

醫
令

 
 

X
00

28
  

台
大

醫
院

  



  
A

-5
1 

檢
驗

項
目

 
適

用
疾

病
 

本
項

檢
驗

聯
絡

 
服
務

單
位

電
話

 
收

費
狀
況

(*
本
項

以
各

院
實

際
收

費
為

主
) 

備
註

 
執
行

醫
院

-G
lu

co
si

da
se

酵
素

活
性

檢
查

 
(P

om
pe

’s
 D

is
ea

se
) 

肝
醣

儲
積

症
第

II
型

 
(P

om
pe

’s
 D

is
ea

se
) 

單
位

：
基

因
醫

學
部

 
電
話
：

02
-2

31
23

45
6 

Ex
t6

70
2 

聯
絡

人
：
胡

務
亮

 
醫
師

 

■有
 對

外
收
費

 
 

費
用

3,
10

0(
元

/台
幣

)
■無

 健
保

給
付

 

檢
驗

醫
令

 
X

00
29

 
台

大
醫

院
 

-F
uc

os
id

as
e
酵
素

活
性

檢
查

 
Fu

co
si

do
si

s 
單
位

：
基

因
醫

學
部

 
電
話
：

02
-2

31
23

45
6 

Ex
t6

70
2 

聯
絡

人
：
胡

務
亮

 
醫
師

 

■有
 對

外
收
費

 
 

費
用

3,
30

0(
元

/台
幣

)
■無

 健
保

給
付

 

檢
驗

醫
令

 
X

00
31

 
台

大
醫

院
 

-G
lu

co
si

da
se

酵
素

活
性

檢
查

 
高
雪

氏
症

 
(G

au
ch

er
’s

 D
is

ea
se

) 

單
位

：
基

因
醫

學
部

 
電
話
：

02
-2

31
23

45
6 

Ex
t6

70
2 

聯
絡

人
：
胡

務
亮

 
醫
師

 

■有
 對

外
收
費

 
 

費
用

2,
75

0(
元

/台
幣

)
■無

 健
保

給
付

 

檢
驗

醫
令

 
X

00
33

 
台

大
醫

院
 

血
片

Ph
e
定
量

分
析

 
PK

U
基
因

突
變

分
析

 
D

H
PR

酵
素
活

性
分

析
 (
鑑
別

診
斷

) 
尿
液

Pt
er

in
s H

PL
C
分
析

 (
鑑

別
診

斷
) 

PK
U
產
前

診
斷

 

Ph
en

yl
ke

to
nu

ria
(P

K
U

)
苯
酮

尿
症

 

單
位
：
教

學
研

究
部

臨
床

生
化

研
究

室
 

電
話
：

02
-2

87
57

40
1 

聯
絡

人
：

蔣
思

慧
、

吳
淑

禎
 

申
請
優

生
保

健
補

助
 

 
台

北
榮

民
總

醫
院

  

血
片

G
al

ac
to

se
 &

 
G

al
ac

to
se

-1
-P

ho
sp

ha
te
定
量

分
析

 
紅
血

球
G

al
 -1

-P
 u

rid
yl

-tr
an

sf
er

as
e
定

量
分

析
 

G
al

ac
to

se
m

ia
基

因
突

變
分

析
 

G
al

ac
to

se
m

ia
 

半
乳

糖
血

症
 

單
位
：
教

學
研

究
部

臨
床

生
化

研
究

室
 

電
話
：

02
-2

87
57

40
1 

聯
絡

人
：

蔣
思

慧
、

吳
淑

禎
 

申
請
優

生
保

健
補

助
 

 
台

北
榮

民
總

醫
院

  

Fi
br

ob
la

st
、

羊
水

及
絨

毛
膜

細
胞

14
C

-p
ro

pi
on

at
e 

in
co

rp
or

at
io

n 
Pr

op
io

ny
l C

oA
 c

ar
bo

xy
la

se
 

(P
C

C
)活

性
分

析
 

丙
酸

血
症

基
因

突
變

分
析

 
丙
酸

血
症

產
前

診
斷

 

Po
rp

io
ni

c 
ac

id
em

ia
(P

A
) 

丙
酸

血
症

 

單
位
：
教

學
研

究
部

臨
床

生
化

研
究

室
 

電
話
：

02
-2

87
57

40
1 

聯
絡

人
：

蔣
思

慧
、
吳

淑
禎

 
申

請
優

生
保

健
補

助
 

 
台

北
榮

民
總

醫
院

  



  
A

-5
2 

檢
驗

項
目

 
適

用
疾

病
 

本
項

檢
驗
聯

絡
 

服
務

單
位
電

話
 

收
費

狀
況

(*
本

項
以
各

院
實

際
收

費
為
主

) 
備

註
 

執
行

醫
院

 

Fi
br

ob
la

st
、
羊

水
及

絨
毛

膜
細

胞
14

C
-p

ro
pi

on
at

e 
in

co
rp

or
at

io
n 

淋
巴
球
、
羊
水

細
胞

及
絨

毛
膜

細

胞
m

ut
as

e
活

性
分

析
 

M
U

T
基
因

突
變

分
析

 
甲

基
丙

二
酸

血
症

產
前

診
斷

 

M
et

hy
lm

al
on

ic
 

ac
id

em
ia

(M
M

A
) 

甲
基

丙
二

酸
血

症
 

單
位

：
教

學
研

究
部

臨
床

生
化

研
究

室
 

電
話
：

02
-2

87
57

40
1 

聯
絡

人
：

蔣
思

慧
、

吳
淑

禎
 

申
請

優
生

保
健

補
助

 
 

台
北
榮

民
總

醫

院
  

血
液

α-
ga

la
ct

os
id

se
 A

分
析

 
Fa

br
y’

s基
因
分

析
 

Fa
br

y’
s d

is
ea

se
產

前
診

斷
 

Fa
br

y’
s d

is
ea

se
 

法
布

瑞
病

 

單
位

：
教

學
研

究
部

臨
床

生
化

研
究

室
 

電
話
：

02
-2

87
57

40
1 

聯
絡

人
：

蔣
思

慧
、

吳
淑

禎
 

申
請

優
生

保
健

補
助

 
 

台
北
榮

民
總

醫

院
  

血
液

β-
he

xo
sa

m
in

id
as

e 
A
分
析

Ta
y-

Sa
ch

s d
is

ea
se

 
單
位

：
教

學
研

究
部

臨
床

生
化

研
究

室
 

電
話
：

02
-2

87
57

40
1 

聯
絡

人
：

蔣
思

慧
、

吳
淑

禎
 

申
請

優
生

保
健

補
助

 
 

台
北
榮

民
總

醫

院
  

血
液

β-
he

xo
sa

m
in

id
as

e 
B
分

析
Sa

nd
ho

ff
 d

is
ea

se
 

單
位

：
教

學
研

究
部

臨
床

生
化

研
究

室
 

電
話
：

02
-2

87
57

40
1 

聯
絡

人
：

蔣
思

慧
、

吳
淑

禎
 

申
請

優
生

保
健

補
助

 
 

台
北
榮

民
總

醫

院
  

血
液

β-
gl

uc
os

id
as

e
分
析

 
G

au
ch

er
’s

 d
is

ea
se

  
(高

雪
氏
症

) 

單
位

：
教

學
研

究
部

臨
床

生
化

研
究

室
 

電
話
：

02
-2

87
57

40
1 

聯
絡

人
：

蔣
思

慧
、

吳
淑

禎
 

申
請

優
生

保
健

補
助

 
 

台
北
榮

民
總

醫

院
  

血
液

A
ry

ls
ul

af
ta

se
 A

分
析

 
M

et
ac

hr
om

at
ic

 
le

uk
od

ys
tro

ph
y 

單
位

：
教

學
研

究
部

臨
床

生
化

研
究

室
 

電
話
：

02
-2

87
57

40
1 

聯
絡

人
：

蔣
思

慧
、

吳
淑

禎
 

申
請

優
生

保
健

補
助

 
 

台
北
榮

民
總

醫

院
  



  
A

-5
3 

檢
驗

項
目

 
適
用

疾
病

 
本
項

檢
驗
聯

絡
 

服
務

單
位
電

話
 

收
費

狀
況

(*
本

項
以
各

院
實

際
收

費
為
主

) 
備

註
 

執
行

醫
院

 

血
液

A
ry

ls
ul

af
ta

se
 B

分
析

 
M

uc
op

ol
ys

ac
ch

ar
id

os
is

 V
I 

 
(M

PS
 V

I)
 

單
位
：

教
學

研
究

部
臨

床
生

化
研

究
室

 
電

話
：

02
-2

87
57

40
1 

聯
絡
人

：
蔣

思
慧

、
吳

淑
禎

 

申
請

優
生

保
健

補
助

 
 

台
北

榮
民

總
醫

院
  

血
液

β-
gl

uc
ur

on
id

as
e
分

析
 

β-
gl

uc
ur

on
id

as
e 

de
fic

ie
nc

y 

單
位
：

教
學

研
究

部
臨

床
生

化
研

究
室

 
電

話
：

02
-2

87
57

40
1 

聯
絡
人

：
蔣

思
慧

 

申
請

優
生

保
健

補
助

 
 

台
北

榮
民

總
醫

院
  

血
液

α-
 m

an
no

si
da

se
分
析

 
M

an
no

si
do

si
s 

單
位
：

教
學

研
究

部
臨

床
生

化
研

究
室

 
電

話
：

02
-2

87
57

40
1 

聯
絡
人

：
蔣

思
慧

、
吳

淑
禎

 

申
請

優
生

保
健

補
助

 
 

台
北

榮
民

總
醫

院
  

血
液

α-
 g

lu
co

si
da

se
分

析
 

Po
m

pe
’s

 d
is

ea
se

 

單
位
：

教
學

研
究

部
臨

床
生

化
研

究
室

 
電

話
：

02
-2

87
57

40
1 

聯
絡
人

：
蔣

思
慧
、
吳

淑
禎

 

申
請

優
生

保
健

補
助

 
 

台
北

榮
民

總
醫

院
  

紅
血

球
PB

G
 d

ea
m

in
as

e
活
性

分
析

 

A
cu

te
 in

te
rm

itt
en

t p
ro

ph
yr

ia
 

(A
IP

) 
急
性

間
歇

性
紫

質
症

 

單
位
：

教
學

研
究

部
臨

床
生

化
研

究
室

 
電

話
：

02
-2

87
57

40
1 

聯
絡
人

：
蔣

思
慧

、
吳

淑
禎

 

申
請

優
生

保
健

補
助

 
 

台
北

榮
民

總
醫

院
  

尿
液

有
機

酸
氣

相
層

析
質

譜

分
析

 

各
種

有
機

酸
及

脂
肪

酸
異

常
疾

病
如
：
丙

酸
血

症
(P

A
)，

甲
基

丙

二
酸

血
症

(M
M

A
)，

楓
漿

尿
病

(M
SU

D
)，

M
C

A
D
，

Is
ov

al
er

ic
 

ac
id

ur
ia
等

 

單
位
：

教
學

研
究

部
臨

床
生

化
研

究
室

 
電

話
：

02
-2

87
57

40
1 

聯
絡
人

：
蔣

思
慧

、
吳

淑
禎

 

申
請

優
生

保
健

補
助

 
 

台
北

榮
民

總
醫

院
  



  
A

-5
4 

檢
驗

項
目

 
適
用

疾
病

 
本
項

檢
驗

聯
絡

 
服
務

單
位

電
話

 
收

費
狀
況

(*
本
項

以
各

院
實

際
收

費
為

主
) 

備
註

 
執
行

醫
院

血
液

ac
yl

ca
rn

iti
ne

s串
連

質

譜
分
析

 

各
種
有

機
酸

及
脂

肪
酸

代
謝

異
常

疾

病
如
：

丙
酸

血
症

(P
A

)，
甲
基

丙
二

酸
血
症

(M
M

A
)，

M
C

A
D，

Is
ov

al
er

ic
 

ac
id

ur
ia
，

SC
A

D
等

 

單
位
：
教

學
研

究
部

臨
床

生
化

研
究

室
 

電
話
：

02
-2

87
57

40
1 

聯
絡

人
：

蔣
思

慧
 

申
請
優

生
保

健
補

助
 

 
台

北
榮

民
總

醫
院

  

血
液
胺

基
酸

串
連

質
譜

分
析

各
種
胺

基
酸

代
謝

異
常

疾
病

如
：

H
om

oc
ys

tin
in

eu
ria

 (H
C

U
)，

M
SU

D
，

PK
U
，

Ty
ro

si
ne

ne
m

ia
等

單
位
：
教

學
研

究
部

臨
床

生
化

研
究

室
 

電
話
：

02
-2

87
57

40
1 

聯
絡

人
：

蔣
思

慧
、

吳
淑

禎
 

申
請
優

生
保

健
補

助
 

 
台

北
榮

民
總

醫
院

  

高
檢
析

度
染

色
體

檢
驗

 
染

色
體

異
常

 
單
位

：
細

胞
遺

傳
室

 
電
話
：

07
-3

12
11

00
 E

xt
70

48
 

聯
絡

人
：

趙
美

琴
 

■有
 對

外
收
費

 
 

費
用

3,
50

0(
元

/台
幣

)
 

高
雄
醫

學
大

學
附
設

中
和

紀
念
醫

院
 

螢
光
原

位
雜

交
染

色
體

檢
驗

(F
IS

H
) 

1.
鄰
近

基
因

異
常

疾
病

 
2.

D
iG

eo
rg

e 
sy

nd
ro

m
e 

3.
W

ill
ia

m
s s

yn
dr

om
e 

4.
K

al
lm

an
ns

 sy
nd

ro
m

e 
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d 

Sp
as

tic
 

Pa
ra

pl
eg

ia
 

單
位
：

優
生
保

健
部

 
電
話
：

04
-2

20
52

12
1 

Ex
t1

56
1

■有
 對

外
收
費

 
 

6
單

位
 

同
上

 
中

國
醫

藥
學

院
附
設

醫
院

 
遺

傳
疾

病
基

因
全

定
序

 
(D

N
A

 fu
ll 

se
qu

en
ce

) 
R

et
in

op
ig

m
em

to
sa

 (X
-li

nk
ed

, X
R

P2
) 

單
位

：
優

生
保

健
部

 
電
話
：

04
-2

20
52

12
1 

Ex
t1

56
1

■有
 對

外
收
費

 
 

5
單

位
 

同
上

 
中

國
醫

藥
學

院
附
設

醫
院

 
遺

傳
疾

病
基

因
全

定
序

 
(D

N
A

 fu
ll 

se
qu

en
ce

) 
Sp

on
dy

lo
co

st
al

 d
ys

os
to

sis
 

單
位

：
優

生
保

健
部

 
電
話
：

04
-2

20
52

12
1 

Ex
t1

56
1

■有
 對

外
收
費

 
 

8
單

位
 

同
上

 
中

國
醫

藥
學

院
附
設

醫
院

 
遺

傳
疾

病
基

因
全

定
序

 
(D

N
A

 fu
ll 

se
qu

en
ce

) 
Th

yr
oi

d 
pe

ro
xi

da
se

 d
ef

ic
ie

nc
y 

(T
PO

) 
單
位

：
優

生
保

健
部

 
電
話
：

04
-2

20
52

12
1 

Ex
t1

56
1

■有
 對

外
收
費

 
 

17
單

位
 

同
上

 
中

國
醫

藥
學

院
附
設

醫
院

 
遺

傳
疾

病
基

因
全

定
序

 
(D

N
A

 fu
ll 

se
qu

en
ce

) 
Ty

pe
 I 

O
cu

lo
cu

ta
ne

ou
s A

lb
in

is
m

 (O
C

A
I)

 
單
位

：
優

生
保

健
部

 
電
話
：

04
-2

20
52

12
1 

Ex
t1

56
1

■有
 對

外
收
費

 
 

6
單

位
 

同
上

 
中

國
醫

藥
學

院
附
設

醫
院

 
遺

傳
疾

病
基

因
全

定
序

 
(D

N
A

 fu
ll 

se
qu

en
ce

) 
V

on
 H

ip
pe

l-L
in

da
u 

di
se

as
e 

單
位

：
優

生
保

健
部

 
電
話
：

04
-2

20
52

12
1 

Ex
t1

56
1

■有
 對

外
收
費

 
 

4
單

位
 

同
上

 
中

國
醫

藥
學

院
附
設

醫
院

 
遺

傳
疾

病
基

因
全

定
序

 
(D

N
A

 fu
ll 

se
qu

en
ce

) 
X

-li
nk

ed
 ju

ve
ni

le
 re

tin
os

ch
is

is
 

單
位

：
優

生
保

健
部

 
電
話
：

04
-2

20
52

12
1 

Ex
t1

56
1

■有
 對

外
收
費

 
 

6
單

位
 

同
上

 
中

國
醫

藥
學

院
附
設

醫
院

 



  
A

-5
9 

檢
驗

項
目

 
適
用

疾
病

 
本

項
檢

驗
聯

絡
 

服
務

單
位
電

話
 

收
費

狀
況

(*
本

項
以
各

院
實

際
收
費

為
主

) 
備
註

 
執
行

醫
院

 

遺
傳
疾

病
基

因
全

定
序

 
(D

N
A

 fu
ll 

se
qu

en
ce

) 

X
-li

nk
ed

 re
ce

ss
iv

e 
sp

on
dy

lo
ep

ip
hy

se
al

 
dy

sp
la

si
a 

ta
rd

a 

單
位

：
優

生
保

健
部

 
電
話
：

04
-2

20
52

12
1 

Ex
t1

56
1 
■有

 對
外
收

費
 

 
4
單
位

 
同

上
 

中
國
醫

藥
學

院
附
設

醫
院

遺
傳
疾

病
基

因
定

量
分

析
 

(G
en

e 
qu

an
tit

y 
an

al
ys

is
) 

Sp
in

al
 m

us
cu

la
r a

tro
ph

y 
單
位

：
優

生
保

健
部

 
電
話
：

04
-2

20
52

12
1 

Ex
t1

56
1 
■有

 對
外
收

費
 

 
2
單
位

 
同

上
 

中
國
醫

藥
學

院
附
設

醫
院

 
遺

傳
疾

病
基

因
定

點
分

析
 

(D
N

A
 m

ut
at

io
n 

ho
t s

po
t a

na
ly

si
s-

 re
st

ric
tio

n 
en

zy
m

e 
di

ge
st

io
n)

 
A

ch
on

dr
op

la
si

a 
單
位

：
優

生
保

健
部

 
電
話
：

04
-2

20
52

12
1 

Ex
t1

56
1 
■有

 對
外
收

費
 

 
2
單
位

 
同

上
 

中
國
醫

藥
學

院
附
設

醫
院

 

遺
傳
疾

病
基

因
定

點
分

析
 

(D
N

A
 m

ut
at

io
n 

ho
t s

po
t a

na
ly

si
s-

 re
st

ric
tio

n 
en

zy
m

e 
di

ge
st

io
n)

 
A

pe
rt 

sy
nd

ro
m

e 
單
位

：
優

生
保

健
部

 
電
話
：

04
-2

20
52

12
1 

Ex
t1

56
1 
■有

 對
外
收

費
 

 
2
單
位

 
同

上
 

中
國
醫

藥
學

院
附
設

醫
院

 

遺
傳
疾

病
基

因
定

點
分

析
 

(D
N

A
 m

ut
at

io
n 

ho
t s

po
t a

na
ly

si
s-

 re
st

ric
tio

n 
en

zy
m

e 
di

ge
st

io
n)

 
G

au
ch

er
’s

 d
is

ea
se

 
單
位

：
優

生
保

健
部

 
電
話
：

04
-2

20
52

12
1 

Ex
t1

56
1 
■有

 對
外
收

費
 

 
1
單
位

 
同

上
 

中
國
醫

藥
學

院
附
設

醫
院

 

遺
傳
疾

病
基

因
定

點
分

析
 

(D
N

A
 m

ut
at

io
n 

ho
t s

po
t a

na
ly

si
s-

 re
st

ric
tio

n 
en

zy
m

e 
di

ge
st

io
n)

 
G

SD
II

 (P
om

pe
 d

is
ea

se
) 

單
位

：
優

生
保

健
部

 
電
話
：

04
-2

20
52

12
1 

Ex
t1

56
1 
■有

 對
外
收

費
 

 
1
單
位

 
同

上
 

中
國
醫

藥
學

院
附
設

醫
院

 

遺
傳
疾

病
基

因
定

點
分

析
 

(D
N

A
 m

ut
at

io
n 

ho
t s

po
t a

na
ly

si
s-

 re
st

ric
tio

n 
en

zy
m

e 
di

ge
st

io
n)

 
H

yp
oc

ho
nd

ro
pl

as
ia

 
單
位

：
優

生
保

健
部

 
電
話
：

04
-2

20
52

12
1 

Ex
t1

56
1 
■有

 對
外
收

費
 

 
3
單
位

 
同

上
 

中
國
醫

藥
學

院
附
設

醫
院

 

遺
傳
疾

病
基

因
重

複
片

段
分

析
 

(D
N

A
 sh

or
t t

an
de

m
 re

pe
at

 a
na

ly
si

s-
 P

C
R

 b
as

e)
 Fr

ag
ile

 X
 

單
位

：
優

生
保

健
部

 
電
話
：

04
-2

20
52

12
1 

Ex
t1

56
1 
■有

 對
外
收

費
 

 
1
單
位

 
同

上
 

中
國
醫

藥
學

院
附
設

醫
院

 
遺

傳
疾

病
基

因
重

複
片

段
分

析
 

(D
N

A
 sh

or
t t

an
de

m
 re

pe
at

 a
na

ly
si

s-
 P

C
R

 b
as

e)
 H

un
tin

gt
on

 d
is

ea
se

 
單
位

：
優

生
保

健
部

 
電
話
：

04
-2

20
52

12
1 

Ex
t1

56
1 
■有

 對
外
收

費
 

 
2
單
位

 
同

上
 

中
國
醫

藥
學

院
附
設

醫
院

 



  
A

-6
0 

檢
驗

項
目

 
適

用
疾

病
 

本
項

檢
驗

聯
絡

 
服

務
單
位

電
話

 
收

費
狀

況
(*
本
項

以

各
院

實
際
收

費
為

主
)

備
註

 
執
行

醫
院

 

遺
傳
疾

病
基

因
重

複
片

段
分

析

(D
N

A
 sh

or
t t

an
de

m
 re

pe
at

 
an

al
ys

is
- P

C
R

 b
as

e)
 

M
yo

to
ni

c 
dy

st
ro

ph
y 

單
位

：
優

生
保

健
部

 
電
話
：

04
-2

20
52

12
1 

Ex
t1

56
1
■有

 對
外

收
費

 
 

1
單
位

 
同

上
 

中
國
醫

藥
學

院
附
設

醫
院

遺
傳
疾

病
基

因
重

複
片

段
分

析

(D
N

A
 sh

or
t t

an
de

m
 re

pe
at

 
an

al
ys

is
- P

C
R

 b
as

e)
 

Sp
in

oc
er

eb
el

la
r a

ta
xi

a 
(S

C
A

1,
 S

C
A

2,
 S

C
A

3,
 

D
R

PL
A

, S
C

A
6,

 S
C

A
7)

 

單
位

：
優

生
保

健
部

 
電
話
：

04
-2

20
52

12
1 

Ex
t1

56
1
■有

 對
外

收
費

 
 

6
單
位

 
同

上
 

中
國
醫

藥
學

院
附
設

醫
院

 

遺
傳
疾

病
基

因
連

鎖
分

析
 

(L
in

ka
ge

 A
na

ly
si

s)
 

A
dr

en
ol

eu
ko

dy
st

ro
ph

y 
單
位

：
優

生
保

健
部

 
電
話
：

04
-2

20
52

12
1 

Ex
t1

56
1
■有

 對
外

收
費

 
 

5
單
位

 
同

上
 

中
國
醫

藥
學

院
附
設

醫
院

 
遺

傳
疾

病
基

因
連

鎖
分

析
 

(L
in

ka
ge

 A
na

ly
si

s)
 

A
ut

os
om

al
 d

om
in

an
t p

ol
yc

ys
tic

 k
id

ne
y 

di
se

as
e 

(A
D

PK
D

) t
yp

e 
I a

nd
 II

 

單
位

：
優

生
保

健
部

 
電
話
：

04
-2

20
52

12
1 

Ex
t1

56
1
■有

 對
外

收
費

 
 

12
單

位
 

同
上

 
中

國
醫

藥
學

院
附
設

醫
院

 
遺

傳
疾

病
基

因
連

鎖
分

析
 

(L
in

ka
ge

 A
na

ly
si

s)
 

C
on

ge
ni

ta
l h

ea
rt 

di
se

as
e 

單
位

：
優

生
保

健
部

 
電
話
：

04
-2

20
52

12
1 

Ex
t1

56
1
■有

 對
外

收
費

 
 

11
單

位
 

同
上

 
中

國
醫

藥
學

院
附
設

醫
院

 
遺

傳
疾

病
基

因
連

鎖
分

析
 

(L
in

ka
ge

 A
na

ly
si

s)
 

D
uc

he
nn

e 
/ B

ec
ke

r m
us

cu
la

r d
ys

tro
ph

y 
(D

/B
M

D
) 

單
位

：
優

生
保

健
部

 
電
話
：

04
-2

20
52

12
1 

Ex
t1

56
1
■有

 對
外

收
費

 
 

10
單

位
 

同
上

 
中

國
醫

藥
學

院
附
設

醫
院

 
遺

傳
疾

病
基

因
連

鎖
分

析
 

(L
in

ka
ge

 A
na

ly
si

s)
 

Ec
to

de
rm

al
 d

ys
pl

as
ia

 
單
位

：
優

生
保

健
部

 
電
話
：

04
-2

20
52

12
1 

Ex
t1

56
1
■有

 對
外

收
費

 
 

5
單
位

 
同

上
 

中
國
醫

藥
學

院
附
設

醫
院

 
遺

傳
疾

病
基

因
連

鎖
分

析
 

(L
in

ka
ge

 A
na

ly
si

s)
 

G
re

ig
-c

ep
ha

lo
po

ly
sy

nd
ac

ty
ly

 sy
nd

ro
m

e 
單
位

：
優

生
保

健
部

 
電
話
：

04
-2

20
52

12
1 

Ex
t1

56
1
■有

 對
外

收
費

 
 

5
單
位

 
同

上
 

中
國
醫

藥
學

院
附
設

醫
院

 

遺
傳
疾

病
基

因
連

鎖
分

析
 

(L
in

ka
ge

 A
na

ly
si

s)
 

H
er

ed
ita

ry
 h

em
or

rh
ag

ic
 te

la
ng

ie
ct

as
ia

 (H
H

T)
 

ty
pe

 I 
an

d 
II

 
(O

sl
er

-R
en

du
-W

eb
er

 d
is

ea
se

) 

單
位

：
優

生
保

健
部

 
電
話
：

04
-2

20
52

12
1 

Ex
t1

56
1
■有

 對
外

收
費

 
 

12
單

位
 

同
上

 
中

國
醫

藥
學

院
附
設

醫
院

 

遺
傳
疾

病
基

因
連

鎖
分

析
 

(L
in

ka
ge

 A
na

ly
si

s)
 

Le
sc

h-
N

yh
an

 
單
位

：
優

生
保

健
部

 
電
話
：

04
-2

20
52

12
1 

Ex
t1

56
1
■有

 對
外

收
費

 
 

5
單
位

 
同

上
 

中
國
醫

藥
學

院
附
設

醫
院

 



  
A

-6
1 

檢
驗

項
目

 
適
用

疾
病

 
本

項
檢

驗
聯

絡
 

服
務

單
位
電

話
 

收
費

狀
況

(*
本
項

以

各
院

實
際
收

費
為

主
)

備
註

 
執
行

醫
院

 

遺
傳
疾

病
基

因
連

鎖
分

析
 

(L
in

ka
ge

 A
na

ly
si

s)
 

Li
ss

en
ce

ph
al

y 
sy

nd
ro

m
e 

單
位
：

優
生

保
健

部
 

電
話
：

04
-2

20
52

12
1 

Ex
t1

56
1 

■有
 對

外
收
費

 
 

4
單
位

 
同

上
 

中
國
醫

藥
學

院
附
設

醫
院

遺
傳
疾

病
基

因
連

鎖
分

析
 

(L
in

ka
ge

 A
na

ly
si

s)
 

M
ul

tip
le

 e
xo

st
os

es
 ty

pe
 I 

an
d 

II
 

單
位
：

優
生

保
健

部
 

電
話
：

04
-2

20
52

12
1 

Ex
t1

56
1 

■有
 對

外
收
費

 
 

12
單

位
 

同
上

 
中

國
醫

藥
學

院
附
設

醫
院

 
遺

傳
疾

病
基

因
連

鎖
分

析
 

(L
in

ka
ge

 A
na

ly
si

s)
 

Pr
ad

er
-W

ill
i s

yn
dr

om
e 

單
位
：

優
生

保
健

部
 

電
話
：

04
-2

20
52

12
1 

Ex
t1

56
1 

■有
 對

外
收
費

 
 

4
單
位

 
同

上
 

中
國
醫

藥
學

院
附
設

醫
院

 
遺

傳
疾

病
基

因
連

鎖
分

析
 

(L
in

ka
ge

 A
na

ly
si

s)
 

R
et

in
op

ig
m

em
to

sa
  

(R
P2

, 3
, 4

, 6
, 1

1,
 1

4,
 1

9)
 

單
位
：

優
生

保
健

部
 

電
話
：

04
-2

20
52

12
1 

Ex
t1

56
1 

■有
 對

外
收
費

 
 

21
單

位
 

同
上

 
中

國
醫

藥
學

院
附
設

醫
院

 
遺

傳
疾

病
基

因
連

鎖
分

析
 

(L
in

ka
ge

 A
na

ly
si

s)
 

W
ils

on
 d

is
ea

se
 

單
位
：

優
生

保
健

部
 

電
話
：

04
-2

20
52

12
1 

Ex
t1

56
1 

■有
 對

外
收
費

 
 

8
單
位

 
同

上
 

中
國
醫

藥
學

院
附
設

醫
院

 
遺

傳
疾

病
基

因
連

鎖
分

析
 

(L
in

ka
ge

 A
na

ly
si

s)
 

W
ol

f-
H

irs
ch

ho
rn

 (4
p 

de
le

tio
n)

 sy
nd

ro
m

e 
單

位
：

優
生

保
健

部
 

電
話
：

04
-2

20
52

12
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