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摘要

藉由參與衛生署國民健康局主辦、中華民國人類遺傳學會協辦以及中研院承辦之遺傳諮詢人才培育計畫中之國外臨床觀摩見習，到美國杜克大學及北卡大學教堂山分校接受為期九週的遺傳諮詢及門診見習，了解美國遺傳諮詢專業的發展、觀摩其遺傳諮詢門診流程，並學習遺傳諮詢相關知識與技能，除增進個人遺傳諮詢之技巧，亦以美國遺傳諮詢專業的發展作為參考、借鏡，比較國內遺傳諮詢環境現狀，提供對台灣遺傳諮詢專業的未來發展建議。

課程部分包括遺傳疾病、基因醫學現況與發展及基因藥物學等專題講座、介紹相關資源搜尋技巧與工具，同時藉由專書閱讀及角色扮演(role play)學習遺傳諮詢中可能遇到的心理社會議題並練習諮詢技巧。門診見習部分則安排觀摩見習杜克大學醫學中心之小兒遺傳門診、代謝門診及唐氏症門診，以及北卡大學醫院之癌症門診，藉由門診前準備(pre-clinic preparation)、門診觀摩以及門診後的個案報告，學習以個案為中心之遺傳諮詢團隊合作模式。
關鍵字：遺傳諮詢
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一、目的

由於國內遺傳諮詢流程及模式仍在調整並朝向專業化目標邁進，藉由觀摩美國杜克大學兒科遺傳門診及北卡大學癌症門診的遺傳諮詢模式，以及一套短期訓練課程，提高臨床遺傳諮詢服務品質，強化遺傳諮詢人員專業能力，在基因醫藥快速發展以及強調個人化醫學及預防醫學的時代，有效降低遺傳疾病的風險，同時也藉由良好的溝通技巧與諮詢，提供遺傳疾病病患完整且個人化的醫療服務。

二、國外見習過程

此次到美國見習觀摩四大門診，包括在杜克大學醫學中心兒科遺傳門診(共六個診次)、代謝門診(一個診次)、唐氏症門診(一個診次)，以及北卡大學教堂山分校的癌症門診。另外還有機會觀摩到一個Fragile X門診。
（一）杜克大學醫學中心兒科遺傳門診、代謝門診及唐氏症門診

1. 機構概述：

杜克大學遺學中心遺傳門診目前有三位遺傳科醫師及六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。兒科遺傳門診位於兒童醫院，門診時間為週一、週二、週四及週五早上，主要由Dr. McDonald負責。代謝門診位於杜克大學旁的社區兒童醫院，時間為星期一上午，主要由Dr. Kishnani 及Dr. Koeberl負責。唐氏症整合門診亦於該社區兒童醫院，時間為每個月第一個週四。Fragile X 門診則為週五下午，地點位於杜克大學附近的社區衛生中心。

2. 服務模式：
杜克大學醫院中心門診為預約制，每個病人時間約三十分鐘或六十分鐘。一個門診診次最多容納八個預約病患。其服務流程均有門診前會議(pre-clinic)，以及門診後個案會議(case conference)，從個案前來門診前，就先能匯整資料及各專業的意見，為個案前來門診作準備，在門診後亦討論個案狀況已擬定未來後續追蹤計畫(follow-up plan)。

3. 門診個案及學習過程：
A. 兒科遺傳門診常見的個案有Marfan syndrome, Neurofibromatosis, Chromosome abnormality, Mental retardation and/or autism, Pervasive developmental disorder (PDD), multiple congenital abnormality 等。唐氏症整合門診則均是診斷為唐氏症患者。代謝門診則主要有新生兒篩檢追蹤及代謝疾病患者(孩童與成人均有)追蹤。

B. 門診前：由負責病歷彙整之行政助理以電話或信件方式確認約診時間，整個遺傳團隊於門診前會議討論個案轉診醫師所提供之資訊或外院病歷、檢查結果等，針對該可能之遺傳疾病尋找相關文獻資料、衛教單張及遺傳檢體檢查相關同意書資料等。

C. 在門診過程中，遺傳諮詢師會先蒐集病人家族史及病史，了解病患及家屬前來門診之主要需求(main concern)，藉由晤談評估可能之心理社會議題與衝擊，簡介該遺傳疾病、其遺傳模式、相關遺傳檢體檢查以及風險評估(家屬健康風險)，治療方式及醫療選擇等。回到工作室將所得到訊息提供醫師參考，告知剛與病患及家屬討論之主題，之後由醫師前往診察室，作基本的聽診或身體檢查(physical examination)，解釋相關病情、回答病患或家屬對於醫療方面的疑問，告知適當的後續追蹤間隔日期並解釋原因。病患離開後，諮詢師協助完成口述錄音病歷紀錄。

D. 門診後，於個案討論會中討論個案狀況及後續追蹤計畫。視個案狀況以電話聯繫或提供書信病情摘要，回答個案其他心理社會方面之疑慮。

4. 遇到的個案與學理印証的地方與技巧

A. 第一週在兒科遺傳門診看到的是兩個neurofibromatosis的病人，一個是八歲、在一歲時就被收養的中國女童，由養父母陪同前來，為每年定期追蹤個案；一個是五十一歲美籍非裔女性，有顯著家族史及明顯的病症，但卻在近期才被診斷為neurofibromatosis。由於neurofibromatosis是漸進性的疾病表現，每個病人在不同年齡出現的症狀以及會遇到心理社會衝擊也是不同的，我覺得很幸運可以看到同一天的門診看到同一診斷的病患，讓我可以有機會比較並思考兩個病患的異同，針對個案狀況，選擇最符合個案及其家庭需求的討論議題。

以八歲的女童而言，因為neurofibromatosis常伴隨有學習障礙以及注意力缺損過動問題，學習狀況、人際關係及活動量主要議題，案養母對此問題感到相當困擾，跟遺傳諮詢師談了好長的時間；案養父則較不以為意，反而對我這位來自台灣的亞洲臉孔感到好奇，跟我提及當初收養個案時的狀況。個案是個活潑、喜歡與人親近、講話的孩子，但尚不至於無法約束其行為。由於我個人訓練背景，對於學齡童的行為及親子互動關係敏感度較高，我發現案母，相較於案父，對於個案的行為容忍度較低。遺傳諮詢師大部分的時間都與案母互動而較少試著探索家庭互動關係，我覺得是有點可惜：父親願意陪同一起參與門診，是個很好機會讓父親也參與處理孩子的行為問題，而避免母女親子關係過於緊繃。

五十一歲的美籍非裔女性則是一個人單獨前來。當我們看到她時，她眼中蓄滿淚水。由於她剛被診斷，因此我們也花了較多時間解釋其遺傳模式及相關病症表現。當天這個病人是由遺傳諮詢所實習學生所做的遺傳諮詢，由資深的遺傳諮詢師同時在場督導。這是一個很好的學習及訓練模式，與台灣臨床心理研究所第三年實習的訓練模式相同，由資深者在場督導協助觀察實習學生在實作的過程中所忽略的個案反應或情境線索，或是指出其錯誤之處，藉由當場觀察、事後討論的方式協助新手學習。

B. 第二週參與代謝門診，看到一對同為Glutaric academia Type I (GA-I)的兄妹，以及一位Gaucher disease的成人。GA-I兄妹為定期追蹤，營養師利用玩具教導小朋友學習辨識可以吃的食物跟不可以吃的食物，醫師則與母親討論兩個孩子在發展上以及急性發作時需要注意的事項。Gaucher disease病人則是一為四十八歲的男性，現接受酵素補充療法(Enzyme Replacement Therapy)。由於其藥物費用高，病人的私人保險無法同意長期給付高額費用，個案可藉由參與研究可以得到部分補助，醫療團隊也會站在個案的立場，考慮個案的狀況，提供各項不同的醫療選擇讓個案自己做決定。美國十分注重病人的自主性，因此，為了讓病人可以慎重選擇，遺傳諮詢師必須清楚地解釋各種可能的選擇，這需要花許多時間；美國的醫療保險制度為私人保險，和台灣的全民健保制度亦不相同，因此，在這裡觀察、學習到的做法是需要針對台灣的制度及民情狀況作調整的。

C. 第三週看到的是一位三歲、染色體異常 (4p duplication)，全面發展遲緩的小男孩，經檢查發現其父親及姐姐均有相同的染色體異常情形，本次約診主要目的是告知父母其姊姊檢查結果。母親十分不能接受這個結果，在一開始不斷地表示姐姐狀況都很好 (不過後來也有提及姐姐有學習方面的問題)，怎麼會姐姐竟然跟弟弟一樣都有相同的染色體異常。由於4p duplication是很少被報告的染色體異常，現有文獻資料中幾乎沒有案例報告，因此遺傳諮詢師跟醫師都十分誠實以對，表示目前無法提供更多的訊息，但仍希望案家能持續回診追蹤，待基因醫學有更新的發現後，或許可以提供更多的訊息。在整個過程中，發現案父母的認知能力是較有限的，但案母的情緒是憤怒的。遺傳諮詢師需要以淺顯易懂的方式讓父母了解複雜的基因醫學遺傳詞彙，辨識、處理案母的情緒，並維持良好的互動關係，讓案家了解在我們目前能提供有限的訊息下，定期回診仍是一件相當重要的事，尤其是在未來案姐達青春期及生育年齡時，清楚了解其子女得到其異常染色體的機率達二分之一，是很重要的資訊。未能清楚告知並保留遺傳諮詢內容紀錄文件未來可能會有法律訴訟的議題。

D. 第四週兒科門診 (第八週觀摩)看到一個墨西哥裔早產兒，因Carnitine值較高，由母親帶來門診追蹤，門診亦有資深的西班牙語口譯人員協助翻譯。遺傳諮詢師完整地詢問了個案心臟、呼吸、視聽力、皮膚等狀況，以及各方面的發展情形，發現個案目前一切狀況良好。遺傳醫師便與母親解釋早產兒常有carnitin值偏高的情形，隨著其各器官的成熟與成長，大部份均會回復正常值，但仍須定期檢查追蹤其carnitin指數。案母透過翻譯了解醫師的意思後，高興地帶個案離開。遺傳及醫療訊息本來就較難理解，更何況若有語言隔閡，訊息溝通及傳達過程中便常會有誤會產生。該西語口譯人員是該院相當資深的西語口譯人員，十分熟悉遺傳諮詢師及醫師想要得到的訊息及要傳達的訊息內容，因此可以詳盡、不失真地傳達溝通。台灣外籍新娘人口急速增加，然而醫院卻少有其他語言的專業醫療口譯人員，在醫病溝通上常出現誤解的情形，而未能使醫療訊息無誤地傳達讓病人了解，這是很可惜的事。

E. 第五週兒科門診 (第九週觀摩)，看到兩位Fabry disease的個案。該遺傳諮詢師曾擔任Fabry disease臨床藥物試驗計畫研究長達七年之久，對該疾病有深厚地了解，有時還會提醒醫師針對此類病人需要開的醫囑檢驗；門診中同時有一位臨床研究護士協助處理個案的資料。由於兩位均為追蹤個案，十分熟悉整個流程，跟整個團隊就像朋友一般，談及工作上的狀況及定期於地區診所接受注射時所遇的困難：老闆不了解個案的疼痛狀況、怕熱是因為疾病的關係；地區診所醫師不了解該疾病的機制而未能讓個案得到適當的醫療照顧。因此遺傳醫師表示將提供Fabry疾病摘要信件，讓地區診所醫師對其疾病有較佳的了解。遺傳醫師亦花了將近一小時的時間，跟病人討論最近一篇文獻中所提及針對Fabry病人需要作的全面性身體檢查。醫師十分尊重病人，轉介病人也相當用心，對於各領域的專業人員也相當尊重，以病患為中心，讓病患能得到最好的醫療資源與照顧。

（二）北卡大學教堂山分校遺傳癌症預約門診及多科整合(Multidisciplinary)乳癌癌症門診

我們在北卡大學教堂山分校的時間只有短短六天，主要觀摩見習的門診為週三的遺傳癌症預約門診以及多科整合的乳癌門診。

1. 機構概述：

癌症遺傳團隊成員由一位遺傳科醫師Dr. Evans，兩位遺傳諮詢師 (註：第三位遺傳諮詢師恰巧離職出缺)，以及一位行政秘書組成。行政秘書會負責所有預約會診事宜，並協助完成電腦家族圖譜(Progeny)及癌症機率電腦程式(CaGene)計算等文書處理事宜。

2. 服務模式

北卡大學教堂山分校的週三乳癌癌症門診是一個多科整合的癌症門診。整合癌症門診團隊成員包含：外科(Surgeon), 放射科(Radiologist),病理科(Pathologist), 遺傳科醫師(Genetic physician), 遺傳諮詢師(Genetic counselors), 護士(Nurse),社工(Social worker),及一位協調者(Coordinator)。每週二均會收到病患清單，遺傳科先有一個小型的討論會，週三早上則有多科整合會議，大家一同針對病人狀況討論，或一起觀察討論個案的病理切片組織或影像學檢查，彼此交流各方專業意見、互相學習。門診為一個病患中心(patient-centered)模式之門診，病患在固定的一個會診室中等待，由各科醫師及醫療人員輪流進入會診室提供病人諮詢及協助。

3. 見習過程
我所看到的門診病患恰巧均為疑似家族性乳癌病患。遺傳諮詢師於門診中進行遺傳諮詢、解釋遺傳檢驗流程。由於遺傳諮詢師與遺傳科醫師之間合作良好，有時遺傳諮詢師也會直接協助完成遺傳檢驗同意書(inform consent form)，再交由遺傳科醫師善後、處理病人其他的疑問。門診結束後，遺傳科醫師及遺傳諮詢師均須處理門診紀錄(dictate，以電話口述、謄寫人員打字完成病歷報告)，將血液樣本送檢。遺傳諮詢師除了參與遺傳癌症門診及多科整合乳癌門診，亦積極參與腎臟科等其他科之討論會議，提供可能相關之遺傳疾病諮詢。

三、國外觀摩見習經驗與心得

（一）杜克求學經驗

杜克大學醫學中心相當著名且優秀的醫學中心，每一位人員都有其專長及值得令人學習的地方；其制度完善，門診所看到的個案類型亦多樣；除了兒科遺傳門診課程，我們也學習到基因醫學時代對於民眾的衝擊，基因科學及遺傳疾病臨床研究所需要注意的事項。遺傳實驗室負責人亦定期參與門診會議提供意見。
在諮詢技巧部份，由於語言差異且見習時間太短，我們不可能有機會直接與病人進行遺傳諮詢。因此以角色扮演(Role Play)的方式練習。由於臨床心理治療也有同樣的狀況，在新手訓練時需要先互相訓練，才能在資深心理師的督導下與病患做心理治療及諮商，因此角色扮演的練習對我來說是家常便飯，只不過現在改用英語作為溝通的語言、遺傳疾病介紹及遺傳機率為內容。老師們都是很好的”演員”，扮演各種遺傳疾病的個案或個案父母均入木三分，情緒及行為表現宛如實際門診個案所表現的狀況，讓我們可以親身感受經歷並實際運用諮商技巧處理在遺傳諮詢門診可能會遇到的狀況及情境。老師們十分強調視覺輔助材料(Visual aids)，要求我們設定個案為十二年級 (國中三年級) 的教育程度，以淺顯易懂的語言及視覺材料輔助個案了解基本的遺傳名詞（Chomosome, DNA, meiosis, and etc…）以及遺傳疾病相關機制(Autsomal Dominant, X-linked and etc…)。這個概念十分重要，因為遺傳諮詢師所被賦予的角色之一，就是將複雜的遺傳醫學名詞”翻譯”成一般民眾與病患所能理解的語言；當個案或案家真正了解他或她們所面臨的處境、可以考慮的醫療選擇以及每個選擇背後所需要承擔的風險及現有的資源，她們才能針對自己的狀況做出適當的決定。回到台灣，我們應該推廣這樣的概念，集結大家的創意，出版一本中文的遺傳諮詢視覺輔助材料，才能有助於台灣遺傳諮詢工作。

台灣雖然遺傳諮詢專業發展仍在起步中，但已有許多遺傳諮詢人員累積許多台灣本土經驗，我相信藉由同儕團體互相學習，集結各方經驗，相信我們自己可以發展出一套適合台灣的遺傳諮詢模式。

（二）門診見習經驗

1. 杜克醫學中心門診經驗

我們會參與每週二的門診前會議(Pre-clinic)，記下大家所提到的個案狀況以及來診目的等。老師也會要求我們先研究了解所有即將來診病人的病歷，並給予一些指定作業，讓我們對該疾病或該病人有所了解。後來老師希望我們能從Bio-psycho-social三方面來了解遺傳疾病及遺傳疾病對病患及家屬的衝擊，設計了疾病的topology，讓我們簡潔摘要地整理疾病的特徵。

門診時，以某一個案為主，我會分別跟著遺傳諮詢師、遺傳醫師進入診察室，觀察遺傳諮詢師單獨與個案互動、醫師與個案互動以及遺傳諮詢師跟醫師均同時在診察室跟醫師互動的情形；有幾個案是由住院醫師或代訓的醫師來詢問家族譜而遺傳諮詢師沒有介入的。由住院醫師事先介入跟由遺傳諮詢師事先介入的情況是不一樣的。住院醫師們會進行一般身體檢查；遺傳諮詢師則會較重視遺傳疾病相關特徵的詢問以及家族史。所有人在進入診察室之後一定會先介紹並跟病人握手寒喧，幾次下來我也較為習慣這樣的方式。如果是初診病人，諮詢師會詢問來診原因並告知本次門診流程，事先說明因為需要根據蒐集一些個人及家庭的訊息來協助辨識遺傳疾病，所以會詢問一些比較私人的問題；先讓病人熟悉遺傳門診模式以及對接下來的互動有所預期及準備，再開始詢問並紀錄家族圖譜。如果是回診病人，大多會針對其回診目的來進行遺傳諮詢。

2. 北卡大學教堂山分校醫學中心癌症門診

在北卡大學教堂山分校醫學中心只有短短的六天，在門診看到的病人都只有一次的接觸，大部分是初次會診病人，因此，所觀察到的部份多為詢問並紀錄家族圖譜及解釋BRCA1/2基因、機制及檢測的可能結果與衝擊；其中我也觀察到有一個是告知基因檢測結果(negative)的個案。然而藉由遺傳諮詢師所給我們的真實個案討論，可以讓我們在短時間內了解家族遺傳性癌症病人及家庭可能遇到的各種情形。

我發現遺傳諮詢是一個漫長、耗時(time-consuming)的教育及溝通過程(process)，以癌症為例，許多基因機制仍未明。以醫療觀點，需要照顧家族性癌症病患的需求；以科學觀點，需要收集整合高風險癌症個案的基因資料來進行研究以揭開癌症基因的秘密；以政府觀點則需要思考全民健保該如何分配醫療資源，如何教育大眾並避免在知識渾沌未明的過程中產生誤解。以病患觀點來看，大多數的病患根本不太了解許多科學用語及醫療名詞，他們需要遺傳諮詢師花費時間來協助她們了解，以便在未來各項醫療決定上，作出最符合病患利益的選擇。

（三）服務單位與見習單位的遺傳諮詢環境比較

我是復健醫學部的臨床心理師，主要負責兒童認知及社會情緒發展評估。以傳統遺傳諮詢的工作領域來說，我並不算在其中。然而主因「諮詢輔導(consultation and counseling)」與「心理治療(psychotherapy)」有重疊之處，且本院兒科遺傳醫師牛道明大夫常轉介遺傳疾病兒童作發展評估，亦邀請我們復健治療相關人員參與遺傳諮詢教學門診，引起我對遺傳諮詢的興趣，而參與每週一下午的教學門診逾一年之久。針對杜克大學兒科遺傳門診(以Dr. McDonald的遺傳門診為主)及台北榮總兒科遺傳門診(以牛道明大夫週一下午教學遺傳門診)兩者作比較，提出以下幾點異同處。

共同點：
1. 邀集人力及各個不同領域人員協力合作為病人最大福利著想：遺傳疾病不只有「遺傳」的問題，常常牽涉到身體各系統方面，如，Marfan sydrome，亦有心臟、眼睛方面的問題需要會診心臟科、眼科等；遺傳疾病患童則常有發展遲緩及特殊異常行為的狀況，需要早期療育介入。在杜克大學醫學中心的門診前會議及個案討會議中，遺傳科、婦產科、心臟科、遺傳實驗室等相關人員均會出席會議討論個案狀況；在牛大夫的遺傳諮詢教學門診則會邀集可能需要的醫療人員前來協助個案及個案家庭。

2. 限額預約掛號門診：遺傳諮詢是個耗時的過程，除了門診諮詢需要時間外，門診前的準備工作以及門診後的各項聯繫事宜也是十分耗時的。杜克大學醫學中心門診最多約八個個案，每個個案均預估時間約半小時或一小時的時間；牛大夫的教學門診也多是如此（但僅限於教學門診）。

相異點：
1. 遺傳基因檢測便利性不同：美國使用遺傳基因檢測等相關檢查的頻率明顯較高。我對台灣實驗室技術能做哪些方面疾病基因的檢測並不熟悉，台灣在各項基因檢測便利性的確不若美國佳。台灣分子醫學基因診斷技術可能需要加強或整合資源，以配合基因醫學臨床工作需要。

2. 醫療保險制度不同：美國以私人保險為主，台灣以全民健保為主。各項遺傳基因檢查動輒上千甚或上萬元，若無保險給付，案家接受基因檢測的動機不高。有些特殊疾病亦可能需要從台灣送檢體到美國檢查，手續複雜，費用又高，若對於個案的預後及治療並沒有太大助益，案家不一定會考慮。若要由政府專案補助送到美國作基因檢測，其利弊得失及效益可能需要作整體考量：在有限的政府醫療預算下，把錢花在基因檢測確定診斷上，還是花在照顧這個病患的醫療復健照護費用上，可能需要相關人員多方斟酌考量。

3. 醫療空間環境不同：美國一個病人在一個診察室等待各個醫療人員輪流進去協助，各醫療人員也輪流處理病人的問題；台灣則是一個醫師在一個診察室等待病人一個個進來。

4. 轉診制度的完善性：在美國，若由其他醫師轉介，遺傳科一定會收到相關文件，取得病人之所以轉介到遺傳科的主要原因或相關病症表現；或至少知道轉介醫師姓名及連絡方式，可以與其聯絡。門診後，遺傳科醫師亦會摘要門診結果回覆轉介醫師，讓轉介醫師得知遺傳科的判斷及醫療處遇狀況。若個案搬家或希望在地區診所追蹤病症，醫師也樂於提供病情摘要，讓地區診所醫師了解病人狀況。醫師間互相合作，訊息交流，避免對醫療專有名詞陌生的病患從中傳達訊息，而產生誤解。在台灣，轉介制度並不是這麼完善。有時候醫師們像在「搶病人」，不會隨便將病人轉介出去；病人也不知道到底需要找哪一科或哪一位醫師，就憑自己的＂直覺＂來決定要聽哪一個醫師的話。

四、對台灣目前遺傳諮詢的現況及未來發展的建議

（一）建立以病人為中心的多科整合團隊：

遺傳疾病需要各科醫療資源協助，若由病人一一分別求診，耗時費日，且單一病人的醫療資訊較難整合，為了讓醫師有完整的醫療檢查報告資料，在轉診資料取得不易而常會有重複醫療檢查而浪費醫療資源。醫學中心能有較多的資源，應考量病人的便利性，建立以病人為中心的多科整合團隊。台灣已在北中南東均有遺傳諮詢中心據點，建議在各中心據點，整合其內部醫療資源，建立一個以病人為中心的多科整合團隊。從在北卡大學教堂山分校的癌症門診中的觀察，癌症病患更加需要整合醫療團隊協助，才能減少病患及病患家屬的在經濟、體力、時間及心理與精神上的負擔。

（二）成立基因遺傳知識大眾教育推廣中心：


如果病人不知道身上的斑點可能與某種遺傳疾病有關，身高高、手長腳長、眼球脫位也可能會有心臟方面的問題，也需要看遺傳科，那許多遺傳疾病病患可能一直在其他科別求診而忽略了遺傳的因子，或一直以為自己很倒楣，怎麼身體一直出狀況而不知道這可能都與基因及遺傳有關。那麼病人就不會知道自己可以有哪些醫療選擇或預防性的醫療處遇，醫療人員也只會針對病症給予協助，而無法從基因醫學的進展中得利，從基因醫學知識來提供預防性的醫療處遇給予病患協助。這對於病患、病患家屬以及醫療資源都是不利的狀況。


就病人的社會適應來說，若學校老師、同學及學生家長不知道病人因為其遺傳疾病的病症，需要留在冷氣教室而不能在大太陽中跑步；不知道病童有特殊飲食限制而不能以糖果或餅乾作為獎勵；不知道長的矮小或外表特殊、皮膚乾裂有黑斑腫塊，不是有什麼傳染病，但是需要給予特殊協助，或是學習及成就評量上的特殊處遇，常常就會報以異樣的眼光，或以「公平性」來要求遺傳病患與一般學生有相同的標準。這些都會增加病患心理社會適應的困難。


為了照顧這些遺傳疾病或罕見疾病的患童，學校及環境必須做些調整以滿足其特殊需求；然而為了避免「公平性」爭議，推廣大眾教育，增加大眾對遺傳疾病的正確認知，擬定適當的相關政策與規範，同時顧及大部分學童的權益並同時照顧罕見遺傳疾病患童的特殊需求，提高台灣醫療及整體生活水準。

（三）成立國際會議翻譯小組：


在受訓期間，曾遇到來自日本、專程參與在北卡大學教堂山分校所辦的TEACCH (Treatment and Education of Autistic and Related Communication-Handicapped CHildren)國際會議，在與她們交談中，得知她們來參與國際會議的任務之一，就是將會議中所討論對於自閉症的最新研究結果、訓練計畫或教材，帶回日本，並翻譯為日文，以避免語言的藩籬，阻礙最新科學知識的取得。日新月異的基因科學及遺傳醫學更需要有這樣的翻譯小組，定期參與國際會議並翻譯成中文，讓未能出國參與會議的遺傳諮詢工作夥伴們亦能分享最新知識資訊；由政府出資讓任務小組出國參與會議，回國翻譯成中文後，放在網頁或在相關刊物上，讓訊息能夠水平分享，讓台灣的基因科學遺傳知識能與歐美同步。
（四）成立遺傳疾病網頁資訊任務小組：


美國有許多實驗室，能承接許多基因檢測，亦有genetest網頁(www.genetests.org)收集所有遺傳疾病資料以及具有檢測該疾病基因技術的實驗室。當遺傳諮詢師需要基因分子診斷來確診時，馬上可以上網頁查詢。台灣需要一個genetest的中文網頁，整理各種遺傳疾病資訊，以及台灣具有檢測疾病基因技術的實驗室，讓遺傳諮詢師在繁忙的臨床工作中迅速地上網尋找疾病相關資訊，而不需要花費時間蒐集資料或確認實驗室及送檢的相關流程上。

（五）整理中文視覺輔助諮詢教材(Visual aids)以及遺傳疾病衛教單張

在美國受訓期間，老師們均十分強調視覺輔助諮詢教材的整理。臨床實務工作方面，藉由視覺輔助諮詢教材，確實有助於臨床工作者對於病患解釋複雜難懂的遺傳相關詞彙與機制。目前並無中文的遺傳諮詢輔助教材，我們需要發展我們自己的中文視覺輔助諮詢教材。


此外，統一整理遺傳疾病衛教單張，可以讓病人或病人家屬能有書面資料作為參考。就我所知，罕病基金會有整理許多種罕見疾病的資料，可供索取。然而遺傳疾病不一定是罕見疾病名單中，且隨著遺傳基因知識的進步，內容可能需要跟著更新。或許可以考慮由遺傳疾病網頁資訊任務小組統一整理各種遺傳疾病的衛教單張，考慮不同閱讀者的身分，分為患者本身或家屬或學校老師等版本，放在網頁上，遺傳諮詢師可以馬上下載列印最新更新的衛教單張，並提供給來診的病患或家屬。

五、結語：


身為在復健醫學部、負責發展遲緩兒童心理評估的臨床心理師，藉由參與此次衛生署國民健康局之遺傳諮詢人才培育計畫中的遺傳諮詢工作坊及國外臨床觀摩研習課程，除了增加本身對於遺傳疾病相關知識的了解、有助於在與有遺傳疾病的發展遲緩兒的父母會談時能提供正確遺傳資訊並轉介適當資源，也希望能貢獻心理學相關知識專長，在遺傳諮詢專業在台灣發展期間，得到臨床心理及諮商的資源及裨益。
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