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摘要
藉由參與衛生署國民健康局之遺傳諮詢人才培育計劃中之國外臨床觀摩研習課程，到美國北卡杜克大學和北卡大學教堂山分校進行遺傳諮詢課程學習和門診觀摩學習以增進學術知識、臨床經驗及語言訓練，以期增進遺傳諮詢之能力與技巧。

    遺傳諮詢學習課程包括專題講座、專題研究報告、讀書討論、角色扮演(Role play)、門診個案研究以及個案報告。門診見習則安排於杜克大學醫學中心之小兒遺傳門診、唐氏症門診、代謝門診和產前諮詢門診以及在北卡大學教堂山分校見習的癌症門診。課程內容相當的豐富緊湊，門診見習要求準備充分故從中獲益良多。門診見習觀察到美國的遺傳諮詢工作事前準備完整，又在獨立的空間進行，嚴格的遵守病人的隱私權，門診中提供病人充分的疾病相關資訊及必需的醫療資源。藉由課程安排而獲得基本諮詢基礎加上全程參與病人準備與門診觀察，對於遺傳諮詢概念與實際操作獲得莫大助益，提供將來回來執業之参考。

關鍵字：遺傳諮詢、門診實習
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一、 目的
藉由參與衛生署國民健康局之遺傳諮詢人才培育計劃中之國外臨床觀摩研習課程，進行觀摩學習以增進學術知識、臨床經驗及語言訓練，以期增進遺傳諮詢之能力與技巧。

於美國杜克大學及北卡大學教堂山分校臨床門診之見習觀摩，可因不同文化的接觸可增加多元化的視野；在與國外遺傳諮詢師及遺傳專科醫師針對個案討論後，對於疾病相關資料之收集，臨床特徵之統合、遺傳疾病之思考處置與臨床遺傳諮詢工作之技能皆能有所精進，同時也探討臨床上病人所面臨的社會心理衝擊，而能有同理心，站在病人的立場思考問題，進而盡量提供病人所需的協助。

二、 過程
此次到美國的臨床學習與門診觀摩見習主要在四大門診，包括在杜克大學醫學中心見習的小兒遺傳門診、唐氏症門診及代謝門診，以及在北卡大學教堂山分校見習的癌症門診。我還有額外見習婦產科之產前遺傳諮詢門診。
(一) 杜克大學醫學中心機構小兒遺傳門診、唐氏症門診及代謝門診課程與實習
(1) 機構的概述

A. 小兒醫學遺傳部門目前有三位遺傳科醫師和七位遺傳諮詢師負責一般遺傳門診、代謝門診及唐氏症整合門診之遺傳諮詢。
B. 一般遺傳門診位於兒童醫院，於星期一、二、五整天，主要由Dr McDonald負責。
C. 代謝門診位於杜克大學旁的社區兒童醫院，時間為星期一，主要是Dr Koeberl主持。
D. 唐氏症整合門診位於杜克大學旁的社區兒童醫院，時間為一個月的第二、四個星期四。
E. 實驗室包括的有細胞遺傳實驗室、生化實驗室及分子實驗室。

(2) 服務模式

A. 在杜克大學門診制度上是採預約制，一個門診一個醫師只約六至七個病人，基本上預約時間間隔三十分鐘至六十分鐘。

B. 小兒遺傳門診在每一個星期二會有一個門診之前個案研討會(pre-clinic conference)，瀏覽下週的個案病例，了解病人情況及討論可能需要的資訊，好進一步連繫或是尋求資源。然後每個星期三固定有研討會(case conference)，對上週的個案再進行門診前來之個案討論，諮詢師會先簡訴當天病患狀況，負責醫師 Dr McDonald也會補充當天病患體檢的結果及最後決定之治療。
C. 而杜克大學的唐氏症門診及代謝門診也是會在前一週將所有個案的病歷討論並預備病人所需的相關資料。之後也會舉行門診個案的討論會。

(3) 常遇到的個案有那些？需提供那些服務？
A. 常遇到的個案有哪些呢？
a. 一般遺傳門診常見的有 Marfen syndrome、Fabry's disease、mental retardation或是congenital abnormality and chromosomal abnormality等。
b. 唐氏症整合門診：此門診主要爲 Down syndrome 的病人所設置，從新出生嬰兒到成人皆有。
c. 代謝門診：主要 inborn error metabolic disorder的病人所設立，包含新生兒篩檢之追蹤、代謝性疾病孩童的追蹤等。
B. 每次門診前，由於病人為預約制，遺傳諮詢師會先研究病人所附相關資料，包括外院病歷、外院檢查結果以及與病人或轉診醫師相關通訊資料。必要時與病人做電話溝通，確定病人狀況，之後再針對病人疾病尋找相關文獻資料、可能所需衛教文件和檢查相關文書資料(同意書、檢體運送資料等)。

C. 在門診過程中，遺傳諮詢師會先蒐集病人的家族史及過去醫療史，同時了解病人或家屬對於遺傳門診轉介之期許，評估相關心理社會之衝擊；然後依據醫療紀錄作遺傳模式之介紹以及風險分析(如未來生殖或個人或家屬健康風險)；同時遺傳諮詢師提供病人及家屬疾病及診斷的相關資訊以及有關檢測、治療方式、醫療介入的選擇或社會、醫療費用支援的資訊；並針對心理學上的評估而加以輔導分析。

D. 評估病人之後，回工作室與遺傳醫師討論病人之病況、期許與已討論之主題，之後由醫師前往診察室檢查病人、解釋相關病情和檢查，安排之後的回診。諮詢師之後在幫助完成相關之文書工作，安排病人檢查相關事宜，並完成最後口訴遺傳病例之錄音。

(4)  遇到的個案與學理應證的地方與技巧(CASE PRESENTATION)

A. 1st WEEK：本週的病人為achondroplaisa，為南美洲裔美國人，其實出生時已經發現為此疾病，可是父母並不想醫療介入，後來因為水腦症，再度來到醫院，才被轉到遺傳科做進一步的諮詢。這次是第二次回診，所以父母皆能比較接受，水腦症也獲得了控制。因為他們母語為西班牙語，所以當場有請西班牙語翻譯作陪，我也事先得知他們需要西班牙語的資料，上網下載一份西班牙語的資料，於門診給病人，他們都非常的高興。其實生出有遺傳疾病的小孩，對父母來說有時難以接受，遺傳諮詢提供疾病解說和長期照顧的資訊，都可以使父母放心許多。杜克大學由於位於美國南方，西班牙語裔的病人不少，醫院本身也提供良好的翻譯，這樣可使病人得到更充分的諮詢。台灣也是有不少方言母語，醫院應該提供人力做此服務，可以使病人得到最好的醫療資源。

B. 2ND WEEK：本週的病人為Bannayan-Riley-Ruvalcaba Syndrome (BRRS)； 又稱PTEN Hamartoma Tumor Syndrome (PHTS)。這次是一家人的病例。一開始是其中一個小孩有水腦和脂肪瘤，後來再深一步了解後發現是父親那方帶來的突變。此次是針對另外兩個小孩做基因檢查。其中一個小孩確定有相同的基因突變，另一個則沒有。其實家屬都心裡有數，所以諮詢師提供一些相關的資訊，特別是癌症方面的追蹤，同時給予整個家庭心理支持。後來遺傳醫師也是替他們做詳細的體檢，並回答他們相關的疑問。整個門診過程，可以看出父親是有點自責，但是經過諮詢師和醫師的解說，家族可以轉化遺傳疾病帶來的自責感而成為面對疾病的勇氣。同時諮詢師給予的癌症資料和相關解說，減輕他們原本對於癌症的焦慮。

C. 3rd week：本週到代謝門診，看到是一個乳糖堆積疾病的小男孩和母親(GSD Type 1A)。這次來門診的原因是因為要調整控制血糖的飲食計畫和藥物使用。我主要跟著營養師前往探視病人，營養師看了母親紀錄的血糖資料，與母親一同改變飲食計畫，中間母親會參與意見，因為小男孩開始上學，母親希望她的工作可以由學校分擔一些，但是感覺的出來母親還是會覺得這樣有點自私。不過其實照顧這樣的小孩是非常的辛苦，營養師還是參考母親的意見更動計畫。因為小男孩漸漸長大，遺傳諮詢師也提出「家庭作業」給小男孩，慢慢讓小男孩知道他自己有什麼樣的疾病和需要如何照顧自己。因為代謝疾病是終身的，每個階段都有不同的目標與作為，諮詢師因為長期跟隨家庭成長，在不一樣的時期提供不一樣的服務，這也是諮詢師一個重要的角色。母親也有諮詢師和營養師的電子郵件，所以可以很輕鬆的在家作雙向溝通。網路的普及可以給病人很大的方便性，我相信台灣應該也有這樣的服務。

D. 4th week：本週的病人為癲癇病患，後來發現有染色體異常的狀況。這是一個亞洲裔的女孩，從小就有癲癇，狀況每況愈下。原本在北卡大學那邊治療，這次是轉到杜克大學做手術諮詢，作染色體檢查時發現有染色體7和X的交換，然後就轉到遺傳資詢。父母前來得知染色體上的異常，很關心跟她的疾病有沒有相關，可不可以處理等等。諮詢師來圖片跟父母解釋，並且說明父母檢驗的必要性，後來遺傳醫師也再度解釋如果父母也有這樣的狀況，可能跟她的疾病不相關；同時也幫他們安排更仔細的microarray。解釋安排完之後，父母再與醫師討論起病人的狀況，感覺的出來他們很想知道到底是什麼導致癲癇。不過最後，父母都接受了檢查，同時再安排回診暸解結果。因為染色體異常的狀況不常見，檢查前都應該跟病人父母解釋清楚可能是新突變或是來自那邊有什麼意思，要不然有時候會互相責怪，導致家庭糾紛。因為醫生的工作忙碌，有時無法提供足夠的時間解答。諮詢師可以提供較長時間的服務，充分解答父母的疑惑，後來也可繼續連絡幫助處理後發的心理狀況，所以才需要有諮詢師的角色，分擔遺傳團隊的工作。
(二) 北卡大學教堂山分校的癌症門診課程與實習
(1) 機構的概述 

在北卡大學門診制度上也是採預約制，主要有一位癌症遺傳醫師(Dr Even) 和三位遺傳諮詢師負責癌症的遺傳諮詢。門診有一般癌症遺傳門診和乳癌整合門診；同時也接受住院病人的照會(Consultant)。也接受其他醫院醫師轉診，提供遺傳諮詢服務。

(2) 服務模式

我們參與的門診為乳癌整合門診，一週一次，門診前會有當日病人的名單，可以讓遺傳醫師和諮詢師討論那個病人需要接受遺傳諮詢。門診時還會有一個乳癌聯合會議，討論病人的狀況會議裡會有癌症專科醫師、外科醫師、放射科醫師、病理醫師和遺傳醫師等討論病人病情及處置方向，遺傳諮詢師也會前往提供遺傳方面的意見。病人來此門診有因為在地區醫院新診斷的乳癌或是尋求第二意見，由於是整合門診並不需要另外分別與各科預約看診，可以在同一天內諮詢各科大夫的意見，也包括遺傳諮詢，所以癌症門診病人從進來門診到看完門診準備回家，可能要花上幾個小時，但是她們可以接受到很充分的資訊；有時候也會接到住院病人的照會而前往評估。此外她們也有一般癌症門診，處理其他遺傳性癌症病人，例如大腸癌，卵巢癌或是其他可能遺傳性癌症，接收其他醫院或醫師轉來照會的病人，也是採取預約制。諮詢師會在門診前一天研究病人的病情及其需要，安排可能需要的遺傳檢查，當日接受病人諮詢時方可提供足夠的資源與安排合宜的檢查。
(3) 常遇到的個案有那些？需提供那些服務？
見到最多的個案是家族性乳癌病患，另外就是大腸直腸癌或卵巢癌患者。其他還有一些少見但有遺傳因素的癌症病人，如腦瘤、子宮癌症等。因為最常見的是乳癌及大腸直腸癌，此遺傳檢測通常送外面基因檢查公司（MYRID）作檢驗，故門診已備有此公司的組套，如需要檢驗則當場將資料填妥。但因為檢驗費極高，都還需要與保險公司洽談，故並未所有的病人最後都會接受檢驗。其他沒有足夠醫療保險的病人，諮詢師可以將檢體送至醫院附設之檢驗室，替這些病人爭取「知」的權利。醫師及遺傳諮詢師於門診結束後都會帶領病人跑完流程並提供自己的名片給病人及家屬，並且人強調他們會陪著病人藉由課程安排而獲得基本諮詢基礎加上全程參與病人準備與門診觀察，對於遺傳諮詢概念與實際操作獲得莫大助益，提供將來回來執業之参考。一起來面對疾病，有任何問題都可以打電話與醫師或遺傳諮詢師連絡，可以感受到病人相對放心不少。
(4) 遇到的個案與學理應證的地方與技巧

A. Li-Fraumani syndrome : 病人是年輕的乳癌女性，母親有腦瘤，BRCA1/BRCA2 的檢查都是沒有突變。遺傳醫師建議作P53的突變檢查。諮詢師在仔細解說後，因為適逢假期(聖誕節和新年)，病人也剛結束手術後整形的門診，所以比較想要延後做此檢查，等到假期過後再進行檢查。諮詢師非常重視病人的自主性，於是寫給他關於這個疾病的名稱，讓她可以上網查詢，同時給她聯絡方式，如果有需要的話她可以跟諮詢師連絡。其實一個癌症病人剛動完手術，除了身體上的重建，心裡也是需要一陣子的調適。遺傳諮詢可能不是最優先要處理的部份，所以有時候會覺得挺殘忍的，因為要病人在處理癌症同時還要面對癌症可能會威脅到全家的壓力，所以在癌症遺傳諮詢中，病人的自主權是很重要的，檢查前的心理建設也是非常重要的，所以像這個病人可能目前沒有心理準備，諮詢師的確需要給她一些時間和資源，這樣才能做到完滿的服務。

B. 遺傳性家族乳癌: 這個病人是個非裔美國人，約莫38歲就得到乳癌，後來因為她母親和阿姨也得到了乳癌，所以被醫師轉診至遺傳門診。經過諮詢師和醫師的解說後，她同意接受BRCA的檢查。像這樣的病人，除了年紀輕就得到乳癌的確是需要接受進一步的檢查，後來的出現的家族史也是值得關注的，這有賴第一線的醫師的知識和注意，才能有良好的轉診品質。因為知識日易月新，遺傳醫師和諮詢師也必須與其他科醫師作多方交流和分享相關訊息，這樣可以給病人更多的服務和資訊。
(三) 杜克大學醫學中心機構婦產科產前遺傳諮詢門診課程與實習
(1) 機構的概述

隸屬在婦產科下面的胎兒母親醫學中心的一個門診，目前有三個諮詢師。提供產前遺傳諮詢，包含唐氏症檢測的介紹，家族性顱面缺陷的遺傳諮詢，還有染色體異常的產前諮詢等。也是採取預約制，但是也接受當日門診的預約。

(2) 服務模式

通常都是由附近或本家醫院的醫師將有適應症的病人轉診前來。通常是父母雙方前來診間，遺傳諮詢師會確定病人前來的原因，然後製作家族譜；若是因高齡或是其他原因來進行唐氏症篩檢的母親，諮詢師則會充分介紹篩檢的方式，羊膜穿刺的方法以及風險等。然後詢問病人的意願。如果願意進行羊膜穿刺，則會馬上安排穿刺的時間，如果不願意接受，願意接受母親血清篩檢的方法，則會將檢體外送至外面商業公司，並進行頸後透明帶的檢測。因為旁邊就是超音波中心，母親可以在接受諮詢後馬上接受超音波的檢查。如果檢查有異常，也有專門的超音波醫師前往諮詢。其他如果是因為家族史的產前檢查，如唇裂、顎裂或是神經中央管缺損等，諮詢師也會先製作家族譜後，進行諮詢，或是替她們安排進一步的檢查。同時因為有些族群有些高危險疾病，她們也會主動提供檢測的方式或是說明，讓父母雙方能得到更多額外的資訊。
(3) 常遇到的個案有那些？需提供那些服務？
因為只有去一個上午，遇到的個案有母親高齡來諮詢唐氏症篩檢、家族中有唇額裂的的病史等案例。其他應該還有染色體異常、超音波篩檢異常等案例！
(4) 遇到的個案與學理應證的地方與技巧
遇到的個案因為母親年齡大於35歲所以前來諮詢。但因為家中家屬因高風險，同時也覺得並不會因為是唐氏症而進行墮胎，故反對進行羊膜穿刺，諮詢師了解狀況後，尊重病人的自主權，隨即安排超音波作高層次的掃描。掃描當中因為有一些異常，超音波技師與醫師討論後，醫師前往解釋。這樣的流程讓病人安心許多，只是花費時間多，可是卻見識到諮詢師尊重病人的自主權，不加以強迫，給予詳細解說後，主動安排進一步的檢查，之後醫師又仔細的解說，雖然時間花費多，但是病人應該感到滿意，如果在台灣，可能不會給病人太多選擇權，因為害怕醫療糾紛，父母本身也是希望有正常的小孩，在一來一往中間，其實沒有太多遺傳諮詢的角色存在，將來應可試著引進遺傳諮詢，讓母親知道有其他的選擇，同時也分擔了醫師的壓力與責任，這是一條值得發展的方向。

三、 經驗與心得

(一) 杜克求學經驗心得
真的非常感謝國民健康局與中央研究院提供這個機會能前往杜克大學醫學中心，同時台北榮總婦產部主管的支持也是讓我無後顧之憂。杜克大學是美國一所優秀的醫學中心，擁有優良的醫學設施及優秀的醫療團隊。其小兒科更是美國數一數二的強項科目。因為之前對於遺傳諮詢或是遺傳學科的基礎甚淺，出國之前，對於即將面臨杜克大學嚴格的要求考驗更是戒慎恐懼，後來有機會與第一梯次的同事交換心得，知道只要努力以赴即可，無須給自己太大壓力。出國前還是前往本院小兒科遺傳門診跟診，以增加自己一些基礎能力。在經過長途跋涉到達美國杜克大學後，發現杜克大學的老師們教學非常的自由幽默風趣，不論在學業上或是生活上都關心呵護，但是對於學業上卻是非常的嚴格；因為三位學員的背景皆不相同，所以她們先安排了基本學術課程，讓我們對於遺傳諮詢能有更進一步的了解，之後再針對一些必須之技能使用自我閱讀，角色扮演和書寫作業等方式加強我們的能力，在相互討論中，也可以增進自我口語表達能力以及書寫能力，也能與老師作深入探討。每次拿到指定的作業時，對於其實老師都給予詳細指導告訴我們如何完成作業，但是一切細節都是要自己動手做、動腦想，還好家中設立了網路系統，可以在網路上搜尋許多資料進而完成相關作業。彷彿回到學生時期，每次繳交作業都是絞盡腦汁，整夜苦讀，雖然十分辛苦，但是能如期完成並得到老師的贊許，心裡真是高興萬分，那些辛苦也不算的了什麼，同時也是增進自我知識。杜克大學老師設計的課程包括專題的講座、專題研究、專題討論、角色扮演(Role play)、門診見習、個案報告等，課程內容相當的豐富緊湊。在專題講座上，我們會拿到上課的講義及相關的資料，上課時也會保持開放性，不時的確認我們理解程度或是要求我們提出問題之後討論，所以我們可以充分的了解我們所學，藉由討論補強或是更正我們知識；同時遺傳諮詢也注重經驗，這些經驗都是書本上不會教的，老師們的經驗給於了我們一些啟示和概念；但是這些必須要主動發問，所以主動學習是非常重要的。此外老師還會分發許多的指定閱讀，包括遺傳諮詢倫理議題、基因體醫學、及癌症遺傳學，閱讀完後除了要寫心得報告之外，也安排在課堂上表達自己的心得和互相討論彼此的想法，而能有更深入的認知理解，所以充分的理解那些所閱讀的東西是一定的。有些課程也會指定學生進行不同的專題研究或是互相合作完成不成的主題之後再進行整合，藉此讓學生學習發揮自己的創意並利用不同資源來進行搜尋研究，訓練我們思考與整理的能力，之後在於課堂上展現成果及互相討論，可以從對方整理的資料中學習。

由於遺傳諮詢重視與人溝通的技巧，有時知道的知識如果不能讓病人很清楚的知道，也是很枉然的，所以在杜克大學學習過程中安排了角色扮演(Role play)，從一開始的祖譜(pedigree drawing)的練習，老師們不厭其煩的跟我們這些學生練習，練習完後，在進一步指導那些需要改進的部分，這是一種很好的學習模式，有自己親自動手後在糾正，進步甚快。其他不同遺傳模式的諮詢方式，套用於角色扮演中，讓我們三人之間互相練習觀摩，互相對對方的角色評分，開始時的確有一點好笑而且心裡覺得奇怪，有時讓人感到慌張，因為語言上的隔閡，扮演起來更是困難萬分，但是藉由這樣的練習，幾次之後，其實真的很有進步，對於將來執業時在面對病人時，自己應可以掌握要領，有時也會需要帶領病人作角色扮演，故我覺得這是一個很棒的學習方式；其中因為老師強調一定要站在病人的角度來進行解釋與溝通，語言和文字上的描素一定要符合他們程度，而不是給他們一堆聽不懂的醫學名詞，這也是一個相當重要的概念，所以在寫給病人的遺傳諮詢文件或同意書的作業中，第一次都會書寫的太專業了，在修改過後才知道文字的內容取決於病人的程度，其實也是相對的文字上的角色扮演。此外給病人寫一封信，也不太常發生在自己執業中，如何寫的清晰簡單可理解，真的需要拋棄過去一些醫學名詞，而發揮創意，改以一般人可以理解的方式來書寫這樣的信件。另外在社會心理學上的探討，我們被要求閱讀遺傳諮詢書籍中相關的章節，作成整理後再到課堂上發表自己的意見，老師都很用心的傾聽我們的想法與對書中的看法，之後再討論臨床上相關可能發生的狀況，有時輔以角色扮演，讓我們對於遺傳諮詢社會心理學上的議題有更深入的了解。我們同時也参與遺傳科內自己的會議，包含了讀書會議、門診病歷討論會等，由於杜克大學是教學醫院，有些即將要參與國家考試的遺傳諮詢師或是遺傳科的研究員，他們會聚集起來組織讀書會，準備相關題目互相教學，這樣感覺很好，我們從旁也是獲得不少資訊，回國後也是可以引用之。
(二) 門診見習經驗心得
(1) 杜克醫學中心門診經驗

我們在門診之前必須預先研究了解所有即將來診病人的病歷，同時杜克的老師也會指定我們兩個病人，在門診前研究病歷及該疾病，填寫個案預習表格(case preparation sheet)，與老師事先討論後才到門診見習，所以在門診前對於自己即將會看的病人都有多少的了解，不至於在門診發生鴨子聽雷的狀況。在杜克大學及北卡大學的門診時，我們皆隨著老師進入診察室，病人已經在診察室，老師都會先介紹我們給病人並說明目的，同時徵求病人同意後才留在診間見習這是一種對病人的尊重，大部分的病人皆可以接受。與病人諮詢過程中，我們皆不能發問，但是後來有時病人也會跟我們交談，或是問候語，盡量不要讓病人覺得很唐突。一開始，諮詢師大都以了解病人來診之目的，所以會再度確定，之後會針對他們的疾病與遺傳模式加以介紹；家族譜的調查也是一門學問，因為美國家庭成員較國內複雜，老師可能會使用一些小技巧避免不必要的尷尬而又能得到足夠的資訊，例如可能不稱丈夫而稱伴侶(partner)或是孩子的父親，此外由於再婚再娶的機會大，也都要詢問兄弟姊妹間父母是否為同一個，一開始聽起來覺得有一點奇怪，但是的確是要加以釐清，因為會影響遺傳的風險評估，也許目前在台灣的情況可能比較不需要這樣的問法，不過有時也該家已確定；還有就是種族及近親結婚，這個我在作練習的時候，時常會遺忘，但是這是一個很重要的部分，美國是個民族大熔爐，有些疾病又好發在某些民族或是近親結婚導致的隱性遺傳，所以這方面也會特別強調。如同在上課時所學的技巧，如何淺顯易動的將疾病、基因和遺傳等概念讓病人了解，就要非常的注意用詞或是借用一些圖片或是範例，同時也要避免使用一些較負面的文字，例如提到智能障礙或是殘障等，都會用disable或是詢問病人學校的表現等來判斷病人情況，一來可以得到較具體的資料，也可以避免直接傷害病人及家屬的心靈，避免讓他們有被歧視的感覺。在病人諮詢過程中，因為討論的內容都較為專業，會不斷的確認病人或家屬是否能理解交談的內容(Dose it make sense? )，有沒有疑問或其他的憂慮或考量(concerns)；由於美國國內保險制度的情況不同於台灣，諮詢師也必須同時替病人考量利與弊，讓病人了解他們可以有什麼選擇，幫助病人取得有利的資源。

不論在杜克大學醫學中心的小兒遺傳科、唐氏症及代謝疾病門診裡，令我訝異的是在這些門診中，除了小兒遺傳還包括一般成人遺傳疾病諮詢，可能由神經內科、心臟內科或眼科等轉過來接受遺傳諮詢；有時可能是一家人一同來診；在門診中，美國病人比較希望得到的是如何照顧她們小孩或是家人，這樣的檢查能帶給她們什麼好處，他們比較有開放的心去接受他們有缺陷的小孩，不太會一直往回追究為什麼或是這是誰的責任、誰的錯；或許這是在門診的情況，不能以偏概全，但或許也是因為是美國的社會福利及資源比較充足，家屬比較不需要擔心無法照顧有缺陷的孩子，也比較不會自怨自哀，諮詢師也會提供相關的疾病協會、社會資源、網路資源等讓他們可以回家繼續針對這個疾病作更多的了解，就像「不只給他們魚，也教他們如何釣魚」的感覺。父母也常一同出席每年的例行檢查門診，與醫師分享這幾年來的變化，場面溫馨。

在唐氏症門診中，有許多的唐氏症孩子在出生之前，他們的父母親就已經知道這個事實，但是他們仍生下他們。在門診中，手足和病人都會前來，感覺上他們沒有嫌棄他們這個與眾不同的唐氏症兄弟或姐妹，父母也是盡心盡力的在照顧這個小孩；不過，還是可以觀察到不同的社會經濟水準的家庭當然還是有不同的照顧水準，但是由於這個整合門診，他們還是致力能讓他們的病人獲得良好的照顧，同時他們可以得到整合的國家的資源與社會福利，而且分工有專業。醫師可以將需要額外職能或是語言治療等部份交給整合的機構讓他們去評估與治療，也可以減輕醫師的負擔而讓病人得到完善的照顧。醫護人員的態度對於這些有缺陷的孩子或家屬也不會投以同情或憐憫的眼光，在對父母親解釋他們的小孩診斷為唐氏症時，會解釋這個孩子經過檢查恰好有唐氏症等，並不會以憐憫或可憐的語調說很遺憾你的小孩是唐氏症，因為不見得每個人都覺得唐氏症或是智能障礙是不好的事情，當然產前得知還是產後才知道也影響我們諮詢的方式，但是總體而言，醫護人員的本身對於唐氏症小孩的態度就反映出對病人及家屬的尊重，這值得我們重新思考關於病人自主權與其認知，值得我們學習與反省。由於產前就已經知道的唐氏症個案不少，加上我後來前往產前遺傳諮詢，其實在美國，有些人在經過產前遺傳諮詢後，他們可以選擇母體血液檢查配合超音波的檢查等篩檢唐氏症的方式，但是有時不接受像羊膜腔穿刺的產前檢查，一來他們會認為檢查並不能改變什麼結果，因為他們絕對不會墮胎，二來抽羊水的二百分之一風險對有些人來說覺得太高了，他們不想冒險；還有費用也不便宜，做一個羊膜腔穿刺檢查需要二千元的美金；在台灣常會遇到主動要求做羊水的媽媽，由於台灣的羊水檢查價格並不高，大部分的人還是負擔得起，但重點是他們不希望生下有遺傳疾病的小孩，除了有家族壓力，還有台灣並無完善的福利制度，所以他們比較願意接受二百分之一的風險。

至於在代謝門診，因為這類的病人需要長期追蹤照顧，父母的毅力總是令人敬佩，門診中同時有諮詢師、營養師還有醫師通力合作，希望讓病人能得到穩定的狀況，他們也會藉由電子郵件等溝通方式，加強對病人的照護，此外由於杜克大學長期致力於先天代謝疾病，故有些病人便是慕名而來。
(2) 北卡大學教堂山校區的醫學中心的癌症門診

在北卡大學這邊，因為時間短暫，我們不需要事先準備病歷報告，但是我們參與他們的門診前討論會，對於病人或多或少有些認識。在這個門診中主要是家族性乳癌病患，前來乳癌門診作整合性的諮詢和治療，遺傳諮詢只是其中一部分。但是當我們跟隨諮詢師前往探視病人的時候，大部分的病人都還蠻能接受他們的病況，但是他們還是會害怕其他家人的情形，尤其已經有家族史的病人，但醫師及諮詢師會根據他們所得到的資料給與病人及家屬有關遺傳疾病的解說和心理上的支持，和病人與家屬一起溝通及討論。由於癌症遺傳檢驗費用昂貴以及對病人會有些社會心理學上的衝擊，加上他們還有癌症的治療，有時他們需要更多的時間來思考這方面的決定，醫師和諮詢師都會提供名片電話號碼給病人及家屬，強調支持病人的決定，向病人表明只要有任何疑問，皆可與他們連絡。而且遺傳科醫師及諮詢師也會想辦法替有需要但是無力負擔基因檢測費用的病人尋求研究單位的幫忙做檢測。因為基因檢測的結果是病患風險評估的依據，可以提供病人及家屬治療方式的選擇或未來人生或醫療的規劃，這一點讓人覺得很感動也覺得很貼心，或許也是因為是公立醫院的緣故，有必要在道義上提供了更多服務。如果病人決定要接受檢測，諮詢師也會陪著病人完成所有的步驟，這樣的舉動讓人覺得他們視病如親，備感窩心吧！每次探視完病人以後，諮詢師也會問我們的心得感想，我們也能有充分的時間再與諮詢師討教關於癌症檢測的問題，以及討論關於社會心理學上的感想，回工作室後，大家也都會在討論病人的狀況或是完成相關的作業程序。如果是一些外送的檢體，北卡大學有中央實驗室可以負責分發至外面相關的遺傳檢測公司，相對減輕諮詢師的負擔，這點較杜克大學來的好！
(三) 服務單位與見習單位的遺傳諮詢環境比較

我服務的單位在台北榮民總醫院的婦產科，現在為住院醫師第四年，其實以前並無許多從事遺傳諮詢的經驗，最多只是提供母親一些產前諮詢或是婦癌病人的簡單諮詢。此次見習的單位主要著重於小兒科及癌症門診，以前在校學習時也有小兒科的課程和見習，後來因為知道要前往杜克小兒科，所以中間我曾到在小兒科門診跟診，在經過這些日子的見習後，大致上可以做一些比較:
(1) 病人隱私權的尊重

A. 門診診察場所的差異：在臺灣是醫師在診間或特定房間等病人一個一個進來就診，其他病人則是在外面等候；在美國則是一個病人來了，他們會安排病人及家屬到一間單獨的診察室等候，下一個來的病人則帶到另一間診察室，然後醫護人員會分別進入診察室執行業務，所以病人一次只要面對一個醫護人員，不會像台灣門診有時候病人可能要同時面對醫師及營養師或復健師的情形，有時還可能有其他病人在場。此外他們也有工作間，可以讓醫護人員能有時間搜尋一些資料，本國門診不太會設計成這樣，有時就無法馬上蒐集資料給病人，或是要再病人前面搜尋資料，感覺不好。

B. 尊重病人：當醫護人員進入診察室執行業務時，帶見習學生都先經過病人同意才可以，病人可以有完全的隱私；但是在台灣的遺傳門診基本上是合併教學門診，有時可能有有三至四個學生同時在診間，再加上諮詢師、營養師、復健師及醫師，病人有時候進房後就面對大陣仗，應該會蠻有壓力，因為有許多人在場可能不容易將心中的問題或情緒表達出來，對病人的隱私權考慮比較不足，如果是在其他非正常工作間之隱密的空間進行遺傳諮詢工作，如果醫院又用電腦處理醫囑，就要考慮這方面的不便了，不像杜克或是北卡大學都已先紙本再到櫃檯完成手續，之後再以錄音方式完成詳細病歷，如果馬上要用電腦處理醫囑和鍵入病歷資料，有時會分心無法很好的尊重病人。

(2) 醫療品質的差距：
在美國醫師都是看一整天，不過遺傳醫師大約都會約六至七個病人，安排約診的時候會因為每個人的疾病不同而安排不一樣長短的時間，醫師及其他醫護人員可以在每一個病人身上花很多的時間，相對的他們的醫療費用是相當的昂貴。但基本上台灣的醫師非常的辛苦，一般一個上午或下午門診因為醫院政策下必需看很多的病人，是不可能只看六至七個病人就可以了，而且比較之下，台灣病人支付的醫療費用是相當低的，所以就遺傳科來說並不是醫院或是健保體系下適合生存的科系，但是因為這是一個小眾但是非常需要的科別，所以還是要存在，這樣一來醫師才可能在特別門診或是教學門診只看幾個病人，但是其他時間，醫師就要拼命接病人。可是就像美國目前也沒有給付遺傳諮詢師的費用，如果國內要推廣遺傳諮詢，相關配套給付一定要建立，要不然可能淪落醫院財務下的犧牲品。

(3) 轉診制度的建立

不管是在杜克或是北卡大學，來診的個案都是由其他醫師轉診過來的，他們會經過秘書的預約，轉診醫師也會將病人的病歷摘要寄過來或是電子郵件傳過來，遺傳科的醫師及諮詢師才能預先了解病人情況。如果不明白的地方，也會與病人先以電話或是電子郵件聯絡，並讓病人填寫相關資料。同時做必要的研究及資料蒐集，像杜克大學的小兒遺傳門診在星期二會有一個門診之前的個案討論會(pre-clinic conference)，事先瀏覽下週的個案，然後每個星期三會對上週的個案再進行個案討論(case conference)。台灣的病人有部份是屬於預約制，但是有時候也是臨時前來門診，轉診醫師也沒有提供病歷摘要，就請病人自己來醫院，所以醫師及諮詢師有時會有措手不及或準備不足的情形；醫師只好會先把病人的情形記錄下來，然後與病人討論需要的資料和另外約時間再做諮詢。至於門診個案討論會，目前是沒有舉行，不過這是應該要有的，這樣大家可以互相交流，甚至能與其他科交流，例如婦產科、眼科等等。 

(4) 遺傳檢測之資源

美國國內擁有先進的商業實驗室，可以提供正確的分子或生化診斷，而且都已經有標準流程，一些罕見的疾病都準確診斷出來，其他更先進的技術，如microarray 也在這兩年廣泛使用，給一些以前無法確診的病人另一個診斷工具。參加年會時，看到商業的實驗室很多，一些大學也有發展自己的實驗室，遺傳醫師可使用的工具很多，雖然價格昂貴，但總是好過台灣「巧婦難為無米之炊」，同時美國社會福利或是醫療保險，在醫師的檢視之下會給付昂貴的檢查；在台灣，有的疾病或是懷疑的基因狀況可能因為沒有合宜的實驗室而無法診斷出來，送到國外做的話，費用是一個大問題，雖然有的罕見疾病可尋求罕見疾病基金會及國健局的協助；但是像產前診斷，考量到時間的因素，如果檢體必需經過越洋的運送，在時間上就很吃緊了。所以希望台灣能成立幾個特殊或是專門的實驗室，雖然是小眾醫學，但是也是一大進步。
(5) 保險制度的差異

美國的醫師診療費和其他的檢驗費都很昂貴，雖然美國有很好的資可以利用，但是在美國若是沒有私人醫療保險，病人其實也很難負擔的起。有些是政府的保險，只涵蓋部份負擔，所以通常這些病人只好放棄檢測或是另尋途徑檢查，例如北卡大學本身的實驗室所提供的服務。台灣因為是健保體制，類似美國政府保險，有很多檢查其實不涵蓋，特別有些特別的檢查根本台灣就無處可作，健保根本就不會給付跨國的檢查，都要靠父母本身來支付，負擔十分龐大。另外在美國小孩子的保險是跟著父母的，保險公司不得歧視這些先天的疾病，這跟台灣的保險公司的心態完全不同，台灣保險公司不會願意承擔這些有先天疾病的小孩，這使得父母的壓力更大，這或許也是導致台灣父母都希望有「完美」的小孩，雖然她們可以得到政府的部分補助，但是畢竟緩不濟急。關於這方面的政府福利，想必會引起一番討論，但是可從修法開始，針對私人保險公司下手，至少可以幫助一些有心父母減輕負擔。同時在健保體系下，也得另闢途徑或是資源來幫助這些父母。

四、對台灣遺傳諮詢專業的未來發展建議

見習完美國的遺傳諮詢，他們將近30多年的經驗，她們也知道還有許多需要加以改進之處，但相較台灣的遺傳諮詢，我們仍在啟蒙階段，但是現在還是有許多國家跟台灣一樣，也在慢慢發展當中。在見習中跟老師的討論及參與他們國內會議後，其實有些地方可以有更多的努力；
(一)遺傳諮詢專業人員的養成與認證

目前台大有遺傳諮詢的研究所，陽明也即將開辦，可以替台灣遺傳諮詢上注入新血，同時也是提供在職的同仁一個進修的機會，增加自身原有的專業知識與技能。因為現在為研究所，或許也可以像美國一樣採取Program制度，讓有志的人員可以得到這方面的進修管道。

另外也要盡可能提供在職人員再教育的機會，目前有人類遺傳學會從事固定年度進修或是研討會議，這些都可以幫助諮詢人員吸收新知識或新的觀念，但是目前並沒有一個專業的遺傳諮詢學會或工會之類的組織，將來或許可以成立相關協會，團結遺傳諮詢師，方能爭取更多福利，同時也可以與同是諮詢的人員交換心得與經驗。同時藉由組成一個社團，藉著定期聚會，彼此交換心得與經驗分享，互相的打氣與鼓勵，希望將來規模擴大時有機會像美國一樣在國內能組成一個學會，才能有助於這個專業的經營。此外，由於還是很多人並不了解什麼是遺傳諮詢，要讓遺傳諮詢這個領域變成一個讓人認可的專業，仍有漫漫長路。美國本身有建立專屬的國家級考試標準以及後續認證的方法，這一點我們可以加以參考，藉由國家之認證達到諮詢師的專業性，但是這是需要嚴謹把關的，才能維持遺傳諮詢專業的水準。但是相對的，工作供需市場的機制也要考量到，美國也曾研究過自遺傳諮詢課程畢業後的學生出路問題，所以一但開啟課程以及專業的認證，健保支付和醫院方面都要有所認知，要能提供相對的工作需求。由於目前國內並無許多的遺傳公司消化遺傳諮詢師，所以勢必都會以進入醫院為優先考量，工作的供需平衡這是值得先行考慮的，可能需要調查所需諮詢師的人力，之後再來決定課程人數或是認證人數，才能永續成長又不至於供需失衡。
(二)遺傳檢驗之發展與應用

在美國因為有許多醫療機構或是研究機構早已經發展出診斷技術，可以提供一些疾病正確的分子或生化診斷，隨著技術的進歨與應用，許多罕見的疾病都可以準確的診斷出來。遺傳醫師只有安排中間的文書工作和檢體運送就可以替病人找尋答案，諮詢師也可以利用商業公司或是實驗室的文書說明替病人作很好的說明。在台灣目前並沒有如此方便和可應用的資源，所以有的疾病可能無法診斷出來，或是有懷疑的疾病，但在台灣找不到實驗室可以做診斷。即使以前曾經有人作過的研究或是技術，會因為經費的問題而無法繼續。或是只存在幾個高等研究院所，如果平時沒有細心留意，臨時就需要花費時間替病人搜尋奔走。所以希望能有幾個中央發展的研究室提供服務，或是建立像genetests等台灣網頁，讓我們能夠更快搜尋相關資料。同時鼓勵國內專家將研發出來的檢測方法移轉成臨床的應用，在需要的時候就不需要將檢體外送到國外，而能在國內完成檢驗。政府也應該開始思考實驗室或是商業公司成立的規範，如果國內沒有辦法成立相關實驗室，全球化的影響下，應可鼓勵國外基因公司前來台灣服務或是提供合作機制。要如何才能成為合格的檢測公司，政府應預先設立法規或是獎勵制度，這樣也可刺激國內在這方面的成長，對病人也是一大福音。

(三) 諮詢資料的整合性

在杜克大學學習期間，我們必須自行製作或收集相關的圖表成為有用的遺傳諮詢工具書(genetic counselor adds books)，在門診見習時，也看到遺傳諮詢師及醫師都會使用這樣子的輔助工具，病人能夠更清楚的了解到相關的知識。目前好像並無中文版本，台灣相關學會應該加以翻譯或推廣使用，對遺傳諮詢相關人員的作業應是一大幫助。此外還有一些仿單或是宣傳手冊，在美國許多學會或是相關協會都有許多製作精美的資料，我們可以加以蒐集統整、加以轉化成適合國內病人使用的衛教手冊，相信對於病人、家屬或是醫護人員都會獲易良多。
五、結語

此次參與衛生署國民健康局之遺傳諮詢人才培育計劃中之國外臨床觀摩研習課程，到美國北卡杜克大學和北卡大學教堂山分校進行遺傳傳諮詢課程學習和門診觀摩學習，對於遺傳諮詢概念與實際操作獲得莫大助益，除了提升自我專業能力，更能提供將來回來執業之参考。
全文完

六、附錄

(一)相關網站

(1)  衛生署國民健康局之遺傳諮詢人才培育計劃中之國外臨床觀摩研習課程
      http://ncc.sinica.edu.tw/web-Genetic_Counseling/index/index.htm
(2)  美國杜克大學小兒遺傳醫學科

      http://medgenetics.pediatrics.duke.edu/
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