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講題一：小小螢火蟲為何不發光：認識罕見疾病與孤兒藥

講師：罕見疾病基金會副執行長  陳莉茵  小姐

各位學員，大家好：

首先先向各位自我介紹，我在公會中已經二十幾年了，我是罕見疾病的發起人，這個原由是來自於我的兒子，他在四歲時發現病症，所患的是一種很罕見的疾病，他是在全世界第四個被找到的例子，而全世界目前存活的這種案例只有六個。

這個疾病成因是因為隱性基因的問題，我們身上有二十三對基因，其中有一對異常，學名稱為：「尿素循環代謝異常」。他的成因是我們在肝臟中缺少了ＮＨＳ酵素，導致他們食入的蛋白質會變成阿摩尼亞，而阿摩尼亞無法被代謝，會在全身血液中代謝，會侵犯到腦神經中樞，甚至是脊髓神經，最怕的是會傷害到他的腦部細胞，或變成嚴重的肢體障礙。這種疾病在發病時一開始會很倦怠、嘔吐、昏睡，接著就是尿酸值的提高，正常人的值是六十以下，而這種小孩經常是上百，甚至是上千的指數，甚至到後來所有生活也無法自理，這是很嚴重的病症。

那時我在榮總和台大醫院找到這方面問題的專家，一些調查後，我們覺得可能去美國較合適，到了耶魯大學的附設醫院，他們把這個病例轉到哈佛和明尼穌達等醫院，後來才發現全美國只有一個醫生可以做這種診斷，我們很幸運的是經過檢查後，可以找到合適的醫生，並且對症下藥，把那個藥帶回台灣來，同時在九六年時有更好的新藥出現了，據說現在還有更新的藥品，但是這種藥目前全世界只有兩個人在用，治療的效果和作用已經非常穩定了。

所謂的遺傳就是每個人都是由父母親的基因各帶一半回來，在座的各位，每個人都有五到十個以上嚴重的基因缺陷，但是都是隱性的，一旦結婚的對象也有這種基因問題，就會有四分之一的機率發生這個案例了。我的第一個孩子並沒有這樣的問題，但是第二個孩子就發生了這種特殊的疾病，這令我非常的驚訝，因為在我們的家族史中，從來沒有看過這樣的問題，但它卻發生了，而且非常嚴重，一開始我根本完全無法接受，心裡非常的難受，但是難過並不能解決問題，於是我就帶著他跑了許多地方去治病。

罕見疾病百分之八、九十都是遺傳性的，但很不幸的，百分之九十八以上的罕見疾病是無法被治療的。就如在台灣常見的「地中海型貧血」，他們也是有分為Ａ型和Ｂ型，嚴重的每天要打十個小時以上的排鐵劑，兩個星期要輸血一次，這些鐵質會積存在內臟裡，所以常會在十歲以前就死掉了。我們在前年引進口服的排鐵劑，但治療都是有壓力，而且有副作用的，會引起肝硬化。但是人類所能做的非常的少，在罕見疾病我們就可以看到這樣的問題。

罕見疾病的特色就是種類很多，光是遺傳類的就超過一萬種以上，我在二千年時所得知的資料是12,925種，現在還有在增加；另則，罕見疾病的治療非常困難，大概只有三百種可以被治療，今後可能會有更好的發展。但是平均研發一種藥物，而且可以被使用，大約要十四年的時間，而我兒子所吃的藥，研發的時間就超過十五年。另有一種「高雪氏症」，這和我兒子「高雪氨症」是不一樣的，這會讓小朋友肝臟腫大，擠壓內臟，大量出血致死，一共有三種型，而能治療的只有第二型。

我從美國回來以後，因為無法讓自己的情緒平穩，就到佛學院。那時經神壓力很大，我有一年半的時間無法睡覺，而且以前小孩子一個月要吃十三萬的藥物，經濟壓力也很大。我到美國申請綠卡，也申請醫療服務，但是那時他們問我需不需要糧票和救劑金？只要有醫療服務就行了嗎？這樣要如何過生活？我說，我住在妹妹家裡，也有丈夫寄來的錢。雖然我們在台灣也有份不錯的工作，但是我們為什麼必需要遠渡美國治病？受到他們的質疑，那時的感覺非常的不好。

九五年健保開始，我也一直申請藥品，直到一九九八年四月二日才通過，自美國回來以後，有些尿素循環和酸血症的小朋友，他們也需要相同的藥物，而我們一共幫助了十三個小朋友，有先家庭的經濟狀況並不是太好，又不會講英文，我先把藥寄給他們，讓他們的孩子能夠活命，等之後再把藥還給我們。但是我們並無法幫助他們，我們的醫療體系根本連診斷都不可能，甚至送檢體出去也沒有管道。

我的主修是政治學，而必須放棄自己的生活方式，被迫必須要帶著孩子離鄉背景到美國治病，而我先生留在台灣賺錢，我在美國也要費盡心力，才能讓我的孩子生存下去，因為在台灣是無法生存下去的，這對我而言是件非常痛心的事情。

而我所要做的就是挑戰憲法。中華民國憲法第十條是保障醫療權利，第十五條的是生存權、工作權、財產權，但我所認知的憲法是很模糊的。美國人在一九八三年就有「孤兒藥法案」，孤兒藥是給罕見疾病患者服用的，形容這樣的患者在罕見疾病的治療上，形同棄兒一般，而且包括了藥品和食品。比如有些小朋友無法代謝食物中的蛋白質，就必須要吃這種特殊的奶粉，這樣對於食物還是可以吸收的，也可以吃少量的食品，他們幾乎是食草一族，和牛羊一樣。

罕見疾病真的很複雜，因為每一種的種類都很多，但是每一種疾病的人數都很少，所始治療情況非常的困難，現在我們一般的病症都有很多藥品可以幫忙，但是他們卻沒有，使他們成為醫療界的孤兒，甚至是棄兒。我們單位是得到「公共服務基金會」第一屆的第一個獎，他們認為這是一個新興的議題，但是所處理的卻是古老的問題，在有生命傳承時就存在的。

最近我們又發表了一個特殊的案例，他們在我們表面看來一個很正常的人，但是一發病就發燙，只有在晚上才出來活動，夏天要躺在冰上面，痛起來是打嗎啡也不行的，也麻醉不了。那時我們在開記者會時，很多記者圍著他，他就熱到受不了，把鞋子脫下來，用垃圾筒裝了水就往身上倒，因為實在是太熱了，就好像練功練到走火入魔一樣，而且痛得在地上打滾，但是別人看不出他有什麼病，還把他送到精神病院去，那位代表自己取了筆名叫「陳寒天」，他希望天都是冷冷的，因為他只要一見到太陽就非常的痛苦。

罕見疾病是有生命傳承以來就有的問題，就像影印機一樣，只是在烤見時多了一個點，或多了一條線，一點點缺陷的問題，可是如果一大片都是黑的，就形成了嚴重的問題。而遺傳不是只有罕見疾病才需要，我們所生的小孩為什麼會和我們相似，或是個性與脾氣會相近，所以遺傳其實這是很大的範圍，而罕見疾病是某一個基因的遺傳，是顯性或隱性基因的關係。

那時我為了要申請健保給付這些藥品，寫了很長的信，和官方打來打去。我記得三月一日是健保的週年慶，二月十二日通過行政院健保局的修正案，但我那時很擔心，因為即使我是可以跑掉的，但是其他十二個小朋友，和他們的爸爸媽媽都是無法跑掉的，健保給付對於這些罕見疾病完全變全是因人而異，我為此而覺得很痛心，也很積極的認為應該要去做基金會的事情。

行政部門和立法部門都可以提法案，而行政部門中有許多優秀的醫師，甚至也有許多公會的人，我想他們一定會較為了解，但是他們告訴我：「你不是壓力團體，所以無法為此立法，而跳樓、投海的人不是只有你們而已。」所以我充分的明白，我必須要成立一個團體，但是以一個名不見經傳的女人來說，應該要如何去做呢？所以我決定以募款的方式。

佛學院的訓練對我有很好的啟發，我讀了《華嚴經》中托缽的心態，也決定要以什麼樣的方式來進行基金會的募集，書上說：「若見空缽，當願眾生，其心清淨，空無煩惱」，即使看到空缽，也要心裡清淨，不起貪嗔痴之念，又說：「若見滿缽，當願眾生，具足成滿，一切善法」這形容我們每個人從生下來以後，就托了一個缽，有句話說：「窮人布施難，富人修行難」不管你的生活是怎麼樣，都還是要具足圓滿，善法就是要修智慧。不管每個人所托的是什麼缽，不管托了多少，到時候不管是什麼都西都要放下。

我帶著托缽的心情去募集基金會，也把這托缽的行動當作另類玄學，我決定要花一年的時間，每個月要募到一百萬，一年要把基金會募好，其中有個醫生還說我頭殼掉了，但是他們也願意和我一起發瘋，跟著我到處去演講，後來我拿了演講費三千塊，我自己也有稿費三千多塊，就去開戶了。那天我找了一個黃道吉日，是地藏菩薩生日，後來銀行那個人他自己打開抽屜，給了我一張十萬元的支票，那時我只有六千五百五十元就去開戶，他看我很阿Ｑ的表情，就給了我十萬元，後來他又找了一個朋友一起來吃飯，我又跟陳老闆說了二十分鐘後，結果他捐了二十萬，回來要準備開戶以後，銀行的小姐們湊了一萬一千元給我，光是那天我就募到了三十一萬一千元，很令人開心！就這樣就開始了。

那時我有兩個挑戰，我要挑戰台灣的社會，是不是真正文明富裕，如果我們真正的是富足，為什麼這些病患他們活得和難民一樣，對他們來說這些冷漠又無情；第二個我要挑戰法治，我們要求生存權和醫療權，以及社會福利。如果政府官員只是勢力，只看得到選票，那是很可悲的。選票、鈔票、健保卡，我們要選的是什麼，選票、鈔票永遠都是擺在最前面的，但是每個人的生老病死都要進醫院，是任何人都跑不掉的。一個好的政府，除了要給我們鈔票以外，對我們的生活機能保護也是最起碼的，每個醫院所給的金額是有限的，凡事利潤低的藥品或是風險藥品，他們就會排除在外，所以以後若是得到爭議性的重病，病患就會受到歧視。

為了健保，政府每年要虧損二十億，但是一般民眾還是不太肯付健保費，所以今天我寫了篇文章，提出一個觀念，希望大家把健保費當做善款，其實這是有點夢幻式的柏拉圖思想，為何大家會捨不得繳健保費呢？如果把這個款項當做是一個功德，說不定我自己年老或是兒孫都要使用到的。健保是個很重要的社會福利，也是一種醫療資源儲存，這是我們每個人都有的，並且也幫助沒有能力的人，以及這些家人等他們都需要。

醫療資源是要儲存的，但是需要配套措施。去年丟掉的胃藥就有五億元，丟掉的鈣片跟維他命不計其數，而所有罕見疾病所有使用的藥只有一億元，健保的預算共有三千多億。有時大家只是頭痛醫頭、腳痛醫腳，拼湊成年度的總預算，但是在斷尾求生之後，又形成了跛腳制度，這令人看了非常的傷心，黃副署長可以請辭，但是病患是不能辭職的，生命是不不能辭職的。

我們的醫療權利是要我們大家來爭取的，這就是民主制度，我募基金會募了八個月，募了一千一百萬，將收據搬去登記時，他們要我造冊，但是多半都是有一大筆錢來做基金會，不像我們是用零錢湊出來的，後來他們說只要捐款三十萬元以上的，而我們總共也只有四張。

其中我們第一個發現的是「高血氏症」，發現他時，他的肚子像懷胎十月一樣大，全身的骨頭沒有一根是直的，結果中醫給他吃消腹水的藥，一個晚上流了一大臉盆的水，肚子就慢慢消下去了，但一個星期後又腫起來，後來不斷的內出血，不管翻那邊都七孔流血，意識還是很清楚，那個孩子沒有力氣講話，只能點點頭，後來在送醫途中就去世了。

我們決心要幫這個孩子，他們的藥品，一瓶健保價是八萬零五百四十五塊，開記者會請他們出面，他們都非常的緊張，其實那時我也很害怕，我也是第一次開記者會，我在電腦上寫新聞稿、寫他故事，真的寫到手軟，趴在電腦前痛哭失聲，我從來沒有想到一個孩子，在發現他時，他是趴在床上，咬著一根棒子，不要哭出來，很痛苦，根本無法入睡，那時記者會他還是坐著輪椅出來。後來那個藥打了一年半後，肚子就消了，骨骼也變好了，現在不需要柺杖就可以站起來了，親自到台上給衛生署長獻花。

這就是「高雪氏症」的孩子，全台灣大約共有十個案例，難道我們全台灣會養不起這十個人嗎？我們要眼睜睜看他們這麼痛苦的過日子，要野蠻成這個樣子嗎？我們是一個真正的文明社會，而這些也都是我們可以做的。團體裡有很多的聲音，疑質我們是要嚇壞衛生署，還是要嚇壞社會大眾。我說：「如果我們這個基金會沒有能力做這樣的事，我就立刻到美國去，如果我們的社會是這樣，我就不做中國人了，我就不要這塊土地了。人家說：『人不親，土親。』我們連非洲的人都在幫了，為什麼要讓自己的同胞痛苦下去。」

有個媽媽每個月都寄給我三百元，他說他為自己三個健康的孩子，每個月捐一百元。以前我都是自己寫收據感謝他們，曾收個台中縣某一個鄉的小朋友寄來的五百二十二元，是老師要他們捐獻，就全班募款，然後老師再帶著班長去劃撥，還寫了信，說很希望可以幫助那些小朋友，我們在收到信時，真的非常非常感動。我在寫信謝謝他們，常引用證嚴法師的話，她是我最先的法師。她說：「我們生活裡想要的很多，但是需要的不多。」我們如果可以把自己的一些些想要，變成某一些人真正的需要，是件很美好的事情。

另外一個孩子，像木乃伊一樣全身都爛爛的，連眼皮都沒有，我們至少是完整的，他是不完整的，在去年年底，我們發現這個孩子，是個很好的孩子，但是後來非常的瘦，媽媽可能就是生這個病死的，但是他們說是血癌，送到醫院三天就去世了。爸爸知道以後就跑掉了，這兩個孩子是靠外公和舅舅來救他們的，但是外公知道他們有病就不理他們，小姐姐和弟弟兩個人互相扶持。

他們申請了二十隻藥，但是健保局只通過了十六隻。但是他們不肯上電視，上媒體其實是有教育作用的，他們的處境是需要讓大家知道的，這樣大家才會關注，才可以找專業的醫師來診斷。我們迫切的需要第四者，通常只有病患、家屬、醫生，第四者就是社會公眾，或健保者，或其他不相關的人。台灣的諮詢員都是非常專業，而且擁有證照的，但是台灣沒有諮詢制度，目前遺傳專科和諮詢人員都還沒有進入醫學評鑑，我們還在試著去建立起遺傳諮詢的制度，以幫助所有人和下一代更健康，但是這個制度是不容易建立的，目前也都沒有建立評鑑。我們所要做的事情還有很多，是因為我走進這個領域才會了解。

再舉另一個例子，泡泡人就是全身長滿了泡泡的孩子，只有十二個字可以形容：皮開肉綻、體無完膚、痛不欲生，手和腳都會因潰爛而黏在一起，像長了蹼一樣，媽媽就把他的手腳剪開，逼著他寫字、彈鋼琴，因為不用的話會萎縮，會變成肉球一樣。媽媽還親手縫棉的鞋子、襪子給他，他們家中是低收入戶，他寫字是血跡斑斑的一個字一個字寫下來的，他不肯坐輪椅，慢慢的走。他的泡泡是從頭到腳，眼簾、鼻口、食道、肛門全部都長滿，睡覺時是用袋子包著，因為很可能一翻身就整塊皮掀開了，母女從來沒有好睡過。小時候根本不敢讓爸爸看到這個孩子，這一個血肉模糊的孩子，他怕看了以後爸爸會跑掉，所以扛起所有責任來照顧孩子。

我們心裡想，這種勇敢的孩子我們可以救他，他的腦袋很好。像我的孩子也是搶救得宜，沒有壞掉，現在他每天在和我鬥智，我是一則以喜一則以憂，我真的很高興他有機會當一個正常的人。我告訴他，就算他是當工友，去送公文，都要回饋這個社會，一個月吃二十二萬六千三百三十六塊的藥，這就是健保所給付的，所以健保是很好的，但要如何做好是需要配套方式，這也是很重要的。

另外再一種病症，肌肉萎縮症的病共有四十多種以上，他們是躲在暗夜中的，他們就像是不發光的螢火蟲，我們想要做的，也就是這樣的事情而已，讓他們可以擁有自己的生命，去做想要做的事情。曾有個病患，他失去免役系統、失去觸覺，也失去了飽足的感覺，每天只能走三百公尺，他說：「我知道自己有一天會不能動，但是我不會放棄關懷這個世界，我會一直為遠方受苦受難的人祈禱。」看到這麼好的小孩，我們大家都很不忍心。

另一個案例－阿傑，他是媽媽去世了，他的爸爸都快要七十歲了，家裡子全都用鐵窗封起來，家裡刀子、瓦斯全都沒有，就是想盡辦法不讓他自殺，還養了一條狗看著他，他爸爸每天都買排骨便當。阿傑和我們接觸以後，他開始懂得感謝，謝謝他爸爸每天給他排骨便當，感謝他爸爸帶他去看中醫，現在他懂得給他爸爸找一個希望，因為他父親比他還要絕望。阿傑說：「我在軍校的時候，有黑暗求生的訓練，可是我從來沒有想到，我的黑暗會這麼久。」我不是可憐他們，而是心痛。這就是我們的世界，這是一個古老的問題，而且複雜、難以解決，但是在廿一世紀，我們一直所不懂的天書，不懂得老天所給予的天書，終於可以透過基因的方式有點改善了，也可以幫助在三、五十年後的人，我們所要做的，也就是改善社會制度、改善醫療制度，只是希望這個世界可以過得更好。

講題二：遺傳諮詢及第二代新生兒篩檢

講師：罕見疾病基金會遺傳諮詢員  郭惠珍  小姐

各位學員，大家好：

目前我們基金會的組織架構有董事長、執行長、副執行長，接下來是執行祕書，我先自我介紹，我是醫療服務組的諮詢員，目前在北、中、南三區都有遺傳諮詢員，我的工作是在醫院中，在台大醫院小兒科服務，還有兩天是在台北馬偕醫院。我本身原本是唸護理，後來在文化中文系進修，我認為應該要有更多人文的關懷，所以又到南華大學的文學所。

我從事臨床工作已有十幾年了，前五年都是在第一線工作，包括了腎臟內科、泌尿外科、骨科、婦產科、小兒科，之後進入紅十字會工作，我一直對社會服務有很大的投入熱忱，我本身就一直在北部，雖然我唸的是中文系，可是一直都沒有離開護理工作，我很喜歡醫院這個環境，可是也帶來很多無奈和失望，所以才從臨床轉到行政。因為因緣際會我在青輔會看到遺傳諮詢員的工作，其實醫院目前並沒有諮詢師的配置，這是一個抗壓性很高的工作，我也是個很愛挑戰性的人，而到今年八月底即將滿一年了。

遺傳諮詢是個很令人好奇的工作，目前我們所服務的病友，所看到的病患大部份都是小兒科，但實際上也有在神經內科、神經外科的。在醫院大部份要先知道病患他們的診斷，並在之後幫他說明，一個家庭可能因為有某一個孩子有這樣的病症，才會來醫院求診，目前所有的罕見疾病幾乎都沒有藥可救，可以有藥醫的或是孤兒藥除非都是政府專案進口，或是申請為健保有給付的模式，再來服用或施打。

我們通常會對父母說明他們的遺傳模式，以及他們是否想再懷孕，一個家族中接受諮詢的，不只是父母親而已，遺傳通常要追到前三代，不只是父母親各一半而已，一定是各有一半的基因，是二分之一的機率。可能父母各帶一半的基因，但是若是隱性的，就不會發病，可是小孩子身上，就會有四分之一的機率會發病，所以也有可能是帶因而不顯現的，就如我們常看到的白子也是這個情形，小孩子具有四分之一的基因，但不發病的稱為「帶因者」。

另一個遺傳基因是「性別遺傳」，就如維多利亞女王是最有名的血友病帶原者，正常女性是46ＸＸ，正常男性是46ＸＹ，但是維多利亞女王有一個基因是帶病的，會遺傳給小孩子，血友病就是凝血機制不足，稍微碰撞就會流血不止，但在女性是不會發病的，性別遺傳是由女性傳下去的，但是女性只會帶因或是完全正常，只有在男性身上會發病。

還有染色體異常的案例，就如，是第十五對染色體異常，他們通常比較胖，站著看不到自己的腳趾，因為出生時很難照顧，全身都軟軟的，狀況會一直維持到滿周歲，小朋友在之前都是很瘦，用滴管餵食，都是很瘦、營養不良的。「小胖威利」是第十五對染色體異常，就是「體染色體」異常，可能會有第二性徵發育不全的困擾，最明顯的就是秦惠珠委員的小孩，他的孩子就是「小胖威利」。我們稱這樣的孩子為「好吃寶寶」，他們先天的社交能力很強，滿周歲後就忽然開竅了，家裡的冰箱都要鎖起來，但是他們無法滿足自己想吃的慾望，對人都很有禮貌，這是他們的特質。但是目前「小胖威利」沒有藥可治，就只能由身邊的行動來控制，讓別人知道他有這樣的基因，並且一起幫助他減重，要維持在某一個正常的體重，不然會引發很多的疾病，這些孩子的心智發展會慢一些，有的可以在資源班上課，不必全部都到啟智班上課。

接下來介紹「亨丁顫舞蹈症」（huntington disease）。有本書的副標題就是寫：「在黑暗中漫舞」，這是第四對染色體異常，有些子女是不發病的，但是這種疾病是無法探測出來的，大部份的病患都是在中老年才發病，發病的過程非常的快。有一個台大醫院的案例，這個女孩子是在二十六歲發病，他共有五個小孩，患者的手會一直不由自主的揮動，到後來喪失意志。目前規定十八歲以可以不做基因檢測，而台大做得很好的一點就是，除了有基因篩檢，並且有各別的電話諮詢輔導，他們五孩子以及父親都來抽血檢測，這就是我們一直在討論生命權和生存權，而這五個小孩中只有唯一的女孩子有病症，其他都不是。在做基因檢測前，她說：「如果我是的話，我以後就不會去害人，不想拖累我的另一半，而且要趁發病前好好賺錢，為這個社會、也為自己奉獻一些。」

台灣雖然可以做基因檢測，但是檢測之後的心理諮商是很重要的。還有一個是隱性遺傳，就是苯酮尿症，這是第一代新生兒篩檢可以做出的，分為食物型和藥物型，國外也有進口一些食品，會把這些成分抽掉，因為他們本身無法排除掉這個元素，若是累積在腦子裡，小孩子就會變得笨笨的。ＰＫＵ就是苯酮尿症，他們所食用的食品或奶粉也是有分階段，新生兒的篩檢是很重要的，他們若是有配合醫師的指示和藥物、食品的治療，也是可以控制得很好。

有些小孩子是很正常看不出來的，就如ＭＳＵＤ楓糖漿尿症，就是有三種銨基酸代謝異常，他們也是要吃特殊的奶粉，這也是一個隱性因子，小朋友有四分之一的機會發病，他們也有可能因為沒有控制好而去世的。而這種特殊的牛奶就是將某種成分抽離掉，這一罐就要二千多元，但是他們就是要靠這個才可以活下去。

接著談到第二代新生兒的篩檢，在第一代只能檢測出五項，比如苯酮尿症、蠶豆症等，客家人較易有蠶豆症，是因為他們有先天性的甲狀腺功能低下。第二代新生兒篩檢就可以檢查出這樣的疾病，目前和我們基金會合作的，就是台中中國醫藥學院和台大醫院，用第一代的血片去進行，通常在新生兒出生三到五天就可以進行這種篩檢，在腳跟札一滴血，用細吸管滴到血片上，血片滴滿四個圈圈，並且在通風的地方晾乾四個小時，就可以送到新生兒篩檢室，這個篩檢的速度很快，有些酸血症或脂肪酸都可以篩檢出來。

目前有五十家診所和醫院與我們的基金會有合作，如果各位知道有朋友的預產期快到了，可以向他們告知這個訊息，可以到醫院嬰兒室進行。「第二代新生兒篩檢」可篩檢出二十多種證狀，若是不在這五十家醫院之內也沒有關係，一樣可以到各個檢驗所進行檢測，但是要先取得血片，而小朋友不要在餵食過後扎血，免得受到驚嚇會吐奶。如果發現週遭有小孩有餵食困難，或是有嘔吐和腹瀉的情況時，或是小朋友神智有些異常的，請各位強烈的要求他們要接受檢測，早期診斷，才能早期治療；早期發現，早期預防。

目前基金會「人道關懷的治療計劃」，共有十二位病友，他們住在花蓮和瑞穗，其中有九個人是「法布瑞氏症」，在我們《罕見疾病基金會會訊－第十一期》中有介紹到，目前會有六個人接受這種「人道關懷的治療計劃」。這種病是「痛痛病」，四肢會異常地疼痛，就像燙到而無法抽離的感覺，甚至夏天外出時會自己準備冰桶，或是泡到都是冰塊的浴池裡，可是一離開又開始覺得熱了。但是他們的外表看起來都很正常，但卻因為酵素缺乏而造成的疾病。

「性聯遺傳」是尿素循環代謝異常，也就是「高血氨症」，幸好這種疾病目前也有可以控制的奶粉。我有接觸到一個案例，是母親有疾病，她的大女兒忽然去世，也不知道是什麼原因，因為症狀來得太快，醫生們懷疑是尿素循環代謝異常，而妹妹就一直很警覺，都不敢結婚或懷孕，直到送國際檢體的外送，每隔六個小時，共要收集五次，是很不易收集的。幸好檢查出來是正常的，我們大家也都覺得很高興，但是她很擔心自己的妹妹，不知道他們的情況如何。

接下來要和各位討論遺傳諮詢員的角色定位，以前護理師只是短暫的接觸病人，但是我覺得自己擔任遺傳諮詢員後，很像一個社工，要幫他們找社會資源，比如一些社會補助和醫療補助，要知道如何幫他們處理重大病案和身心障礙手冊的一些流程。目前在基金會有社工員、營養師，傳諮詢員的配置有五位，但這還是不夠的，我們還要配合很多的醫療人員，以及實驗室的生化檢驗員，和細胞分子的分析員，還有其他專科醫師，這些也都是很重要的，因為有許多小孩子是無法就診的。未來希望還可以包括心理層面的健全，這些心理方面的健診也是很重要的，另外像藥劑師的配合也是，因為會牽涉到孤兒藥的問題。

再談到國內罕見疾病的困境，目前很多案例不是父親跑掉就是母親跑掉。像我在台大所接觸的例子就是如此，一對姐弟就是受到父親惡性遺棄，母親發病三天就過世了，醫院的理由是血癌，當時他們分別是小學三年級和六年級，現在姐姐已經二十六歲了，長期和他們接觸下，他們姐弟可以互相扶持，姐姐全心全意地照顧弟弟，姐姐也很上進，有在夜二專進修，而弟弟去年由新光轉到台大，就沒有再出院過，目前還在台大醫院裡。

他本來是一個很正常的年輕人，因為急性腹痛，以為是盲腸炎，割了盲腸後還是腹痛，就認為是附近淋巴結的問題，後來開了兩次刀，還是找不到原因，這種疾病是由腹痛、胸痛，四肢漸漸沒有知覺，由心臟到遠側漸漸沒有力量。那時我們幫他申請個人緊急藥品入海關，他的血基因質是有缺陷的，所以要補充這種東西，這是一個反回饋作用，與血液有相關的作用，這在之前沒有辦法改善，但是可以阻斷，他打一針要四萬元，一個循環要四針，所每次都要十六萬元，對他們來說是很大的負擔。目前他已經可以在床上翻身，我們也期望他可以趕也出院。

另外我們支持的病友團體還有：企鵝家族、漸凍人、肌肉萎縮症、玻璃娃娃，等都是我們有合作的機構，我們到國小去宣導，我們做了四個人偶娃娃，讓他們知道罕見疾病是遺傳性疾病，但不是傳染病，像玻璃娃娃是很容易骨折；而小小人有很多人稱為侏儒，他們是軟骨不全發育症；還有一個是小胖威利，第四個就是正常的小孩，我們去告訴小朋友，要如何幫助這些有罕見疾病的小朋友。目我們去過吳興國小，還有淡水的竹圍的自強國小，自強國小全校大約不到一百五十人，感覺上很像森林小學。而宣導和推廣的這個工作，不能只靠少數人的努力，要先教小朋友如何認識並接受他們，並且去幫助他們。

【座談討論】

學員發問：紅斑性狼瘡是怎麼樣的情況？

講師回答：紅斑性狼瘡就是ＳＬＥ，是免役性的疾病，會有紅斑，像蝴蝶斑一樣。原因目前還是不確定，但是在女性較為嚴重，大部份仍是因為基因的突變而引起，這種疾病不會傳染，但這不屬於罕見疾病，是免役系統的關係，但是對於遺傳的原因則是目前不明。

學員發問：如果是侏儒症要如何治療？是否會影響到智力的發展？

講師回答：侏儒症的小朋友智力是正常的，只是在身材上比較短小，他們的發育較緩慢，也就是雖然起跑點和大家相同，但是跑得時候比較緩慢一些，他們智力不至於不正常，只是比較低下，通常這種小朋友我們會建議他去做ＩＱ測驗，像唐氏症的小朋友也可以有測試出來有九十分的。只是在後天的環境下可能會較為遲緩，如果有很好的學習環境，也可以有很好的發展，像唐氏唐的舟舟就是很好的例子。唐氏症就是第二十一對染色體異常，這並不是蒙古症，是基因不停的烤貝而產生的錯誤，例如有的人可能是四十五Ｘ，可是就是少一個染色體，可能是上面有缺失，或是位置倒過來。這也是我們大家應有的常識和觀念。
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