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摘  要 

 

亞太經濟合作組織（APEC）生命科學創新論壇（LSIF）罕見疾病網絡（Rare 

Disease Network, RDN）為辦理「Ensuring an Inclusive “Healthy Asia Pacific 2020” 

by Addressing Barriers to Healthcare Services for Population Affected by Rare Diseases」

計畫，召開為期 2 天之罕見疾病政策對話，參加經濟體除我方，另有:澳洲、中國

大陸、加拿大、智利、印尼、義大利、印度、香港、韓國、馬來西亞、墨西哥、菲

律賓、新加坡、泰國、越南等。共辦理 9 場政策對話專題座談，討論議題，包括：

罕見疾病定義之決定與實施、符合罕見疾病病人之醫療照護系統設計、早期正確

及系統性診斷體系之建置、研究診斷及治療之創新融資、罕見疾病藥物加速審查

機制、罕見疾病藥物價值評估與補助、罕見疾病登錄系統之建置、經費規劃及策

略等，及 2 場專題講座。臺灣大學醫學院附設醫院基因醫學部簡穎秀醫師受邀擔

任「罕見疾病之早期、正確及系統性診斷」專題座談之與談人，本署人員陪同前

往，並瞭解 APEC 其他經濟體罕病政策措施與規劃及於 APEC 框架下對於罕見疾

病計畫之規畫方向及進展，所收集之國際資訊與經驗將作為未來相關政策研議之

參考。建議未來應隨醫療與科技之進步，以病人為中心，強化罕見疾病及治療藥

物之相關政策措施，並持續強化罕見疾病與遺傳性疾病防治網絡，與病友團體、

醫療人員維持良好夥伴關係及加強宣導。後續，將持續關注 APEC 本計畫下產出

之相關報告與文件，適時參採，以更強化罕病政策措施，並落實執行，期能符合

本次會議提出行動勝於空談之呼籲，及達到罕見疾病防治及藥物法加強照顧罕病

病人之目的。 

 

關鍵字：罕見疾病、罕見疾病照護、罕見疾病藥物、APEC、亞太經濟合作組織、生

命科學創新論壇 
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壹、目的 

   亞太經濟合作組織（APEC）生命科學創新論壇（LSIF）罕見疾病網絡（Rare Disease 

Network, RDN）為辦理「Ensuring an Inclusive “Healthy Asia Pacific 2020” by Addressing 

Barriers to Healthcare Services for Population Affected by Rare Diseases」計畫，召開為期

2 天之「亞太經濟合作組織罕見疾病政策對話」，臺灣大學醫學院附設醫院基因醫學部

簡穎秀醫師受邀擔任「罕見疾病之早期、正確及系統性診斷」專題座談之與談人，本

署人員陪同前往，並瞭解 APEC 經濟體罕病之政策措施與規劃，及於 APEC 框架下對

於罕病相關計畫之規畫方向及進展。收集國際資訊與經驗作為未來相關政策研議之參

考。 

貳、過程 

一、 與會行程  

日期 行程 

6 月 5 日(二) 台北-北京 

6 月 6 日(三) 參加亞太經濟合作組織罕見疾病政策對話第 1 天會議 

6 月 7 日(四) 參加亞太經濟合作組織罕見疾病政策對話第 2 天會議 

6 月 8 日(五) 北京-台北 

二、 會議議程 (詳如附件 1) 

日期 內容 

6 月 6 日(三)

上午 

 報到 

 致詞 

 專題座談 1 : Setting the scene for Rare Disease issue in APEC 

Economies (為亞太經濟體之罕病作好準備) 

 專題座談 2：Determining and implementing a Rare Disease 

definition（罕病定義之決定及實施） 

6 月 6 日(三) 

下午 

 專題演講第 1 場：Construction of the Clinical and Research 

System for rare Diseases in China: Experience from Peking 

Union Medical College Hospital and National Rare Disease 

Registry System (建置罕病臨床及研究系統：北京協和醫院及國

家罕病登錄系統之經驗) 

 專題座談 3：Health system design to address the needs of the 

Rare community (為罕病病人需求設計之醫療照護系統) 

 專題座談 4：Diagnosing Rare Disease early, accurately, and 

systemically （罕見疾病之早期、正確及系統性診斷） 



 5

日期 內容 

6 月 7 日(四) 

上午 

 專題演講-第 2 場：Rare Diseases in China: opportunities and 

challenges(中國大陸罕病之機會與挑戰) 

 專題討論 5：Innovation financing for Rare Disease research, 

diagnosis, and treatment （為罕病研究，診斷和治療提供創新融

資） 

 專題座談 6：Accelerated regulatory pathways and pre-regulatory 

early access for Orphan Medicinal Products (OMPS) （罕藥之

加速審核途徑及於審核前之早期取得） 

6 月 7 日(四) 

下午 

 專題座談 7：Value assessment process and funding for Orphan 

Medicinal Products (OMPS) （罕藥之價格評估程序和資助） 

 專題座談 8：Leveraging public-private partnerships for Rare 

Disease patient registries（利用公私合作夥伴進行罕病患者登

錄） 

 專題座談 9：APEC economy plans and strategies for Rare 

Diseases (APEC 對於罕病之經濟計劃及策略) 

 

三、會議重點（大會資料、講者介紹如附件 2、3） 

（一） 專題座談 1：Setting the scene for Rare Disease issues in APEC Economies (為亞太經

濟體之罕病作好準備) 

第 1 位與談人 Dr. Jakris Eu-AHSUNTHORNWATTANA (泰國 Mahidol 大學

Ramathibodi 醫師)談到泰國罕病面臨之重要議題：在人力部分，泰國罕病相關人力

（包括遺傳諮詢人員、病理學家、技術員及生物資訊人員等）與醫療資源有限，且

大部分集中在曼谷，其他專科之臨床人員也缺少對罕病之認識；診斷設施部分，僅

曼谷之醫院設置診斷設備，可提供確診服務；罕病藥物部分，取得較不易，未列於

國家基本藥品名單內之藥物，無法獲得補助，也無法透過一般公共衛生體系取得；

罕病相關資訊部分，資訊較有限，尚未設置國家登錄系統，因此罕病之疾病負擔尚

無法估算，且境內罕病個案之基因資訊與疾病資訊有限。後續造成之問題為延遲診

斷、誤診或漏診，造成疾病治療之延誤，因未能全面性診斷也造成因低估罕病人數

而低估所需資源之惡性循環。對此，提出因應解決方法包括：制定相關政策，如全

國精準醫療策略，及積極倡議罕病與成立病友團體等；資金方面，提供罕病檢驗及

醫療補助，這需要政府單位之參與；培育遺傳學專家、諮詢人員、檢驗人力等相關

人力、與其他科別合作、製訂臨床指南及組成工作網絡；分享診斷設施，建置轉介

機制；建置快速核可及早期取得藥物機制，及藥物分布與緊急需用儲備機制；建置
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全國登錄系統及基因與疾病資料庫，獲取相關資訊。泰國近期已發展之工作，包括：

響應罕病日聚集各界能量、新成立基因藥物委員會、國家精準醫學計畫納入罕病等。

未來將不斷倡議期能改善現狀。 

第 2 位與談人 Mr. Cameron Milliner (APEC 罕病網絡共同主持人，夏爾公司公

共事務及患者倡議部門負責人)表示全球約有 7 千多種罕病，80%為遺傳性，依 WHO

估算全球約有 4 億罕病患者，其中 2 億病人在亞太地區，另罕病病人中 50%是兒童。

另指出，罕病即使在先進國家平均也需 5-7 年才可被診斷出來，其過程中包含至少

3 次誤診，對病人本身及其親人影響甚大，若能透過相關體系支持，即早診斷治療，

也許有機會讓他們過一個有意義的人生。在政府層面也需嚴肅面對瞭解罕病對社會

及整個經濟體影響極大，部分罕病為高殘障性需要仰賴社會照護，並需要持續投入

龐大預算應對疾病。在醫藥界雖不斷致力創新，希望將新療法引入市場，但也面臨

挑戰，包括：臨床試驗之證據程度，實驗證據之轉譯，產品之查驗登記，如何確保

病人取得管道，及補助與病人自費負擔費用等議題。沒有一個經濟體可以單獨面對

這些艱難任務，需要所有利益相關方（含：病人、衛生部門、財政部門、臨床醫師、

照護人員、研究人員、產業界、學術界等）一起參與，而 APEC 經濟體也可以結合

起來一起應對挑戰，有一個嚴重的錯誤迷思是認為一個國家需要達到經濟繁榮，才

能聚焦於罕病問題，然其邏輯應改為若不治療罕病，國家的經濟繁榮是不可能達成

的。罕病解決方案需要長期規劃，相信但隨著時間推進，我們可以逐步找到解決方

案。 

第 3 位與談人 Prof. Xinming SONG （北京大學 APEC 健康科學院資深顧問）

說明，中國大陸尚無官方罕病定義，但已有學術或民間組織提出可供參考標準，2011

年中華醫學會將罕病定義為患病率低於 10 萬分之 5，據以估算病人數約有 1,680 萬

人，但可能低估，正確統計數據待未來進一步研究。中國大陸對於罕病仍處初步階

段，但進展很快。目前面對之議題，在診斷部分，有誤診、未能早期診斷、病例少

治療方式難以開發而無法有效治療病人、藥價昂貴、缺少訊息交流平台、及公眾對

於罕病缺乏認識和幫助等；此外病人有社會融入困難，病人遭受社會不平等待遇，

如受教育水平較低，研究顯示大專以上學歷僅約 14%，39%患者輟學，使患者成年

後缺乏謀生就業能力，約 60%病人認為缺乏社會參與機會與支持，需自己面對疾病

帶來的心理壓力。中國大陸多年來陸續制定罕病相關政策，如：2015 年國務院提出

改革罕病藥物及醫材藥品醫療評估與審查系統意見，2017 年提出改革罕病藥物及醫

材之評估與審核系統創新及鼓勵藥物醫材創新意見，2018 年提出優化罕病藥物審查、

審視及許可公告。其他方面工作，如 2016 年成立國家衛生和計畫生育委員會設置罕

見病診療與保障專家委員會。在積極預防方面，已辦理產前篩檢，新生兒篩檢等措

施，實施幾年來不斷進步，但還存在地區間之差異；另關於罕病病人之登錄制度，

2010 年起已建立全國血友病登記系統，計畫 2020 年前，逐步完成國家罕病註冊登
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記系統，將包含 50 餘種罕病。有關於罕病籌資及社會支持部分，病人可以透過包括

保險、財政部等不同機構獲得部分醫療保險補助，但需視病人加保類型、家庭收入

等決定補助金額，部分地區也自定有罕藥補助政策，如上海等。期待未來能更加保

障罕病病人權益，加強相關領域之合作共同應對罕病。 

在回饋與討論中，與會者提出討論意見包括：需要放大罕病聲音，提高對話層

級如世界衛生組織等，或邀請世衛人員參與會議，並讓更多利益相關方參與進來；

有些癌症疾病和罕病一樣病例數很少，但卻能因強調疾病嚴重度及致死性，引起重

視爭取到許多資源，建議可借鏡癌症策略，並應有展示相關數據之技巧；多年來罕

病一直在討論層面，建議能提出具體可行方案，才有可能得到政府重視並納入國家

層面之健康體系內。討論總結：行動勝於空談，這次對話會議為各經濟體提供採取

行動平台，希望今年底前，在 APEC 框架下，能產出一個關於亞太地區的具體確實

建議，提供政府和各經濟體參考並加以執行，然而這過程非一蹴可幾，需要各經濟

體、產業、利益相關方參與建立基礎，共同解決亞太地區罕病問題。 

 
（二） 專題座談 2：Determining and implementing a Rare Disease definition（罕病定義之

決定及實施） 

第 1 位與談人 Dr. Durhane Wong-Rieger （加拿大罕病組織 CORD 主席及執行

長）認為理想的罕病政策有 4 項原則，包含：平等原則：罕病雖人數少，但面對疾

病與死亡威脅，需被平等對待；普遍性原則：不論罕病患者之年齡、經濟狀況，都

都應要有獲取醫療及其他服務之管道；全面性原則：提供診斷、治療、照護及社區

支持等之整合性服務；參與原則：病人及家屬在各層次之決策都須能夠參與。其說

明在加拿大，未訂定罕病藥物專屬法案，但於 2016 年衛生部已將罕病藥物政策視為

優先項目，將朝更一致之藥物評估及合理藥價策略努力，並承諾以 CORD 作為政策

平台，及成立病人與醫療人員組成之工作小組。未來地區性或國際性之合作非常重

要，如歐盟、拉丁美洲、亞太地區都有病友聯盟，國家間藥品和醫療服務有很好的

跨境合作機制，病人可至鄰國接受治療，由自己國家補助，因此需要發展出國家層

級政策，才可能建立此種跨國機制及進行各種罕病相關政策決策。結語時指出，罕

病政策各國依不同國情來訂定，但有關鍵性之共同點包括診斷、專家中心、治療管

道、社會支持及研究，沒有一個國家可以單獨解決這些層面之問題，需要透過國際

性組織共同合作。 

第 2 位與談人 Mr. Andrew Martin（輝瑞公司拉丁美洲、亞太平洋、非洲及中東

區行銷副總裁）自藥物產業之角度提出看法，認為罕病需要訂定明確定義，如此可

受到政府重視，進而制訂相關法規，相關政策也才能具體執行。並提出罕病定義及

法規之訂定需包含 5 項要素：第 1 點是有清晰可量化之罕病標準；第 2 點為不能具
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限制性；第 3 點為要有相對應可落實實施且明確的管理政策；第 4 點為相關規定標

準能與國際一致，且是與罕病藥物之可取得性相連結的，如藥物審查標準。 

在回饋與討論中，與會者對於是否需要定一個共同性之罕病定義或一致之罕藥

審查標準進行許多討論，包括：對於還未訂定罕病定義之國家，其訂定可能影響政

府之預算分配、特定藥物之研發等層面，涉及不同利益相關方，因此訂定不易；如

果一直拘泥統一罕病定義，將無法有定論，且會阻礙許多事務之推動；目標應不是

訂定一個完美罕病定義，但若至少有一個罕病範圍之架構，會是一個起點，啟動一

些政策方案，如藥物補助、預防措施等，並有助於收集病例數等統計資料；從產業

角度來說，疾病標準不一致，包括藥物審核標準不一致，可能無法加速新療法或新

藥之審查與使用。另提到總體目標是希望可以預防個案之發生，因為許多地區沒有

足夠醫療資源提供罕病病人治療，藥價也多昂貴不夠親民，因此預防還是 根本方

法。主席結論時說明罕病是否需要全球性或區域性統一定義，並無標準答案，大家

也須自多角度思考。 

（三） 專題演講 1：Construction of the Clinical and Research System for rare Diseases in 

China: Experience from Peking Union Medical College Hospital and National Rare 

Disease Registry System (建置罕病臨床及研究系統：北京協和醫院及全國罕病登錄

系統之經驗) 

演講人 Dr. Mengchun Gong（北京協和醫院醫師及國家罕病登錄中心執行負責

人)分享中國大陸罕病登錄計畫之建置經驗，該計畫在政府支持下由北京協和醫院執

行，旨在建立各醫院之協作平台，收集不同機構有關罕病之臨床與基因等資訊，提

供臨床醫療、研究、產業等之用，系統架構包含基礎設施層、數據資源層、應用層、

業務應用層、使用者服務層等，並設有資料保護機制，也訂定許多流程標準規範，

於 2016 年 12 月啟動計畫，2017 年 7 月上線使用，至 2018 年 5 月登記有 82 種罕

病，包括：心肺腎罕見病、內分泌代謝與血液系統罕見病、神經骨骼與皮膚罕見病

和兒童罕見病，共 1 萬 5 千多名個案資料，預計至 2020 年 6 月將超過 5 萬名個案

資料登錄。參與本登陸平台之醫院，需分享臨床病例資料，提供資金支持及人力登

錄資料。此外，因各醫院罕病醫學詞彙用語不一，及部分疾病無適當之 ICD 編碼，

造成登錄困難，目前也在同步進行罕病詞彙及疾病編碼標準化工作，並培訓相關人

才。本登陸計畫產出之相關研究成果，也與雜誌期刊共同出版罕病及孤兒藥專刊，

並於國際會議及國際雜誌發表研究成果文獻。未來希望創建罕病大數據資料庫，並

與國際交流，將可大幅改善罕病醫療服務。 

（四） 專題座談 3：Health system design to address the needs of the Rare community (為罕

病病人需求設計之醫療照護系統) 
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第 1 位與談人 Mr. Luke Elias（澳洲芒特德魯特醫院業務分析與執行部門負責

人）說明罕病醫療照護系統面對之挑戰與機會，認為罕病其實與一般疾病有許多相

同之問題，如：健康識能、延遲診斷治療與照護、臨床試驗等議題，因此需要去檢

視罕病所進行之一些臨床或研究是否有與一般疾病有相重疊之部分，應該予以避免，

以減少資源浪費，相對的也可以檢視所發現之罕病議題是否也為一般疾病所面對，

而將其擴大為一般疾病問題，引起重視；要完成這些需要有良好的管理機制。另，

提出以病人為中心之照護，加上臨床專業可以創造出好的臨床證據之理念。 

第 2 位與談人 Mr.Hyun Min SHIN（韓國罕病組主席）主要介紹韓國之罕病醫療

與補助系統。在韓國將罕病定義為國內罹病人數少於 2 萬人，且無適當療法及替代

療法之疾病，推估約 30 餘萬名病患，全國健康保險方案，涵蓋約 96%以上之人口，

另有提供低收入戶之醫療補助方案，由中央及地方政府共同提供預算。另在 2001 年

實施針對罕病病人之醫療費用補助方案，財源由中央政府與地方政府各半，補助醫

療費用個人負擔部分、輔具、呼吸器、咳痰機、特殊營養食品等。韓國醫療保險已

將罕病藥物納入，但並未包含所有罕病藥物，並依病人家庭經濟狀況分等級、就醫

之醫院等級給予不同比例之補助給付。未來希望韓國在罕病部分也能如殘障一樣，

可作等級判定。 

第 3 位與談人 Mr. Kevin Huang（中國罕病組織創辦人及主席）分享中國大陸罕

病發展經驗，統計數據部分，目前有約 1,600 萬餘罕病病人，核准之罕藥 280 餘種，

少於 40%病人被診斷出來，診斷時間約需 5-8 年，全國有 80 多個病友組織。近 10

年中國大陸之罕病發展快速期間，於上海等地已成立 6 個罕病醫學會、13 家罕病診

斷治療醫院，及 600 多家次世代基因定序公司提供快速診斷，並持續成長中。政策

部分也發展十分快速，2015 年至今已推出多項新政策，尤其加速了罕病藥物及臨床

試驗審查速度，另於 2018 年 5 月公布第 1 批罕病目錄共計 121 項病，提供執行罕

病相關政策之重要依據。未來建議發展重點包括：於各地區設置罕病診療中心，有

利於罕病診斷及轉診；發展 NGS 技術，大幅縮短罕病檢驗時間；運用行動互聯網技

術於罕病之臨床服務管理，照護偏遠地區病人。 

在回饋與討論中，與會者提出討論意見包括：不管任何地區罕病誤診或漏診是

常見現象，應於國家層級推動在不同地區設置診療中心，接受轉診提供治療，並提

高醫療人員罕病意識；在 APEC 框架下，運用健康亞太 2020 平台，形成參考方案提

供政策決定者參考。 

（五） 專題座談 4：Diagnosing Rare Disease early, accurately, and systemically （罕見疾病

之早期、正確及系統性診斷） 

主持人 Dr. Joan Keutzer（賽諾菲 Genzyme 公司副總裁，兼罕病整合方案部門負

責人），說明多數罕病診斷缺乏標準，且同一疾病可能有不同症狀，因此，因誤診而
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延誤治療是常見之問題，故亟需聚焦罕病診斷問題，建立系統性早期篩檢診斷體系，

並提高醫療人員罕病意識及發展診斷技術。 

 第 1 位 與 談 人 Ｄ r. Duangrurdee Wattnasirichaigoon （ 泰 國 Mahidol 大 學

Ramathibodi 醫院小兒科及基因醫學教授及醫學遺傳部門主任）分享泰國經驗，表示

要改善罕病患者狀況，需要及早診斷從新生兒做起，在泰國 92%兒童享有醫療保險，

提供全國新生兒先天性代謝異常疾病篩檢，並已有成立罕病病友團體，與政府也有

溝通管道。總的來講泰國政策之制定主要為由下而上，但這麼多年來已有很好之進

展，患者可得到更好照護，但仍有部分問題，包括：罕病診療醫院主要集中在曼谷，

偏遠地區個案就醫不易；很多基因測試商業或社會保險都未給付，需要自費；藥物

治療方面，政府已成立罕藥專門委員會，使罕藥更容易取得，但這些藥品並未能全

部列入國家給付，因此後續會有藥費補助問題。對應這些問題，建議未來努力方向，

包括：建置更好的罕病管理系統與網絡，將資源整合彼此分享，在各省份設罕病中

心提供罕藥，避免病人因轉診時間過長造成病情惡化；罕藥之審查在泰國約需 2 年

時間，相當於一般藥品時程，因此需要一些政策及指導原則加快罕藥查登時程；需

要加強新生兒及高危險群之早期診斷與治療，及預防疾病之發生；加強臨床基因醫

學檢驗、遺傳諮詢人員、生物資訊人員訓練，特別是人員對檢測結果解讀能力之培

訓；建立臨床診斷與治療之指南，及培訓材料；研究方面，希望可以針對各地區不

同的疾病問題、遺傳疾病之公共衛生政策、治療罕病病人之社會成本等醫療經濟及

流行病學等進行更深入研究，將有助於引入新的檢驗方法與罕病藥物。 

第 2 位與談人為 Dr. Eva Maria C. Cutiongco-De La PAZ（菲律賓大學國家衛生研

究院負責人）說明，菲律賓在 2004 年發布新生兒篩檢政策法案，建立國家新生兒篩

檢系統，法案重點包括：醫療人員必須告知父母或監護人有新生兒篩檢之服務、衛

生部須要求醫療機構提供新生兒篩檢服務、衛生部為主責單位、須設置諮詢委員會、

須設置新生兒篩檢參考中心（reference center）及須將新生兒篩檢列入健保福利措施

等。菲律賓設有國家性的新生兒篩檢整合性協作平台，讓全國新生兒都可獲篩檢，

菲律賓這方面管理工作相當妥善，並獲地方政府支持提供協助；目前共提供 6 項篩

檢項目，設有 6,500 多家採檢機構、6 家篩檢檢驗機構，但只有 14 個地區設有提供

持續性診療機構；因為菲律賓有許多島嶼人口也密集，所以也試圖努力建立更多診

療中心，目前也會透過遠距醫療提供診斷與醫療服務。在確診部分，菲律賓已建有

基因檢驗機構，並也會進行國際間之交流，如已與台大醫院建立管道將檢體送至該

院進行檢測與學術交流。未來，希望將原有篩檢項目 6 項增加至 28 項；另菲律賓目

前新生兒篩檢率約為 70%，尚有 30%未接受篩檢，也會繼續努力接觸到這些新生兒，

尤其是在在家生產者。 

 第 3 位與談人為台大醫院基因醫學部簡穎秀醫師，簡醫師受主辦單位邀請為與

談人，分享國內新生兒篩檢情形。簡醫師強調建立系統性早期篩檢診斷體系對罕病
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防治之重要性，並說明我方新生兒篩檢施行，可追溯至 1984 年，當時發布優生保健

法，此後便開始逐步建立新生兒篩檢體系，建置集中式的篩檢及治療中心，及後續

更重要的異常個案追蹤機制。在當時實施新生兒篩檢政策是非常具智慧性的，也獲

得政府、公共衛生護士、遺傳諮詢等相關資源之支持與協助直至現在。篩檢計畫實

施至今 30 餘年已具相當之成效，努力實踐不讓任何一個人被遺漏之基本目標。此外

一個好的新生兒篩檢方案，包含很多不同層面，包括需要一個良好的篩檢實驗室，

如臺大醫院的篩檢中心就已接受並通過認證機構之認證，確保檢測品質與正確性。

目前新生兒篩檢率已接近 100%，而受檢新生兒中，99%在出生 6-8 天即能得到檢驗

報告。歸納能順利推動新生兒篩檢有 3 項主要優勢：第 1 項優勢是關於檢測費用，

目前政府提供 11 項篩檢項目之補助約 7 美元，新生兒家庭自付額約 12 美元，大多

數父母都能負擔得起，若為低收入戶家庭，政府則會全額補助，此外民間團體也會

針對政府未能補助之費用提供補助，因此，新生兒篩檢實施 8 年後，至 1992 年當時

篩檢率已達 95%。第 2 項優勢是關於治療的費用，我們在 2000 年發布罕見疾病防

治及藥物法，依根據這項法律我們為確診罹病之新生兒提供罕病藥物、基因診斷、

呼吸器等維生所需居家醫療器材、維生所需特殊營養食品、營養諮詢等服務，希望

為罕病患者提供 佳的照護，另也有全民健康保險給付部分罕病藥物之藥費，目前

約共有 1 萬 5,000 名罕病患者，均能得到幫助。第 3 項優勢是篩檢方案之主持人，

臺大醫院新生兒篩檢中心當時由胡務亮醫師帶領，逐年發展並增加新的篩檢疾病項

目。透過新生兒篩檢可以達成早期系統性的正確診斷，達成 佳的治療效果。(簡報

如附件 4) 

 第 4 位與談人 Mr. Andrew Martin（輝瑞公司拉丁美洲、亞太平洋、非洲及中東

區行銷副總裁）表示，有幾項重要因素可以幫助縮短罕病診斷時間及誤診，第 1 點

是政府需要建置新生兒篩檢機制，早期發現與治療，可以使癒後效果更好；第 2 點

是罕病相關團體互相交流機制，包含醫療及諮詢各方面之交流，例如本次對話會議

也是很好的交流；第 3 點是針對罕病制定指南準則，幫助專業人士更好的去面對罕

病，當前作法很多是單打獨鬥，因此我們需要跨領域跨學科之專業人士合作，更精

確的診斷罕病；第 3 點，建立罕病診療中心有效及持續性的應對疾病，自早期之診

斷、預防，到持續關懷和治療，目前很多罕病中心被動的應對疾病，未來應積極轉

向預防性方式；此外，政府也應更多投入，來激勵醫藥公司進行研究，自這些方面

進行創新和進展，應可對罕病問題帶來解決之道。 

在回饋與討論中，與會者提出討論意見包括：罕病病類眾多應加強提升臨床醫

療人員罕病意識，以加速疾病診斷避免誤診，以能及早接受適當之治療；良好的檢

驗實驗室品質對新生兒篩檢之執行非常重要，應可進行檢驗結果正確性之品管；建

立亞太地區罕病基因測試平台與資訊交換平台，可以避免重複作其他經濟體已做過

之研究或工作，但資訊納入交換平台前，宜經過專家會議審議，確保資訊正確性；
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以次世代基因檢測方法已可快速正確檢驗疾病，但非所有罕病可作基因診斷，且每

一種疾病可能還有不同分類與變異，也造成檢測上之困難。總結希望大家一起努力

在 APEC 個經濟體框架下，共同促進及實踐更好的新生兒篩檢及罕病早期診斷完整

系統，大家仍有許多可合作空間。 

（六） 專題演講-第 2 場：Rare Diseases in China: opportunities and challenges(中國大陸罕

病之機會與挑戰) 

主講人 Dr. Jie Ding（北京醫學學會罕病部門主席，北京大學第一醫院小兒科教

授）分享北京醫學罕見病分會之辦理情形與成果，希望透過此瞭解中國大陸罕病發

展全貌。其說明罕病不僅是醫學範疇問題，還具社會屬性，國際上也開始有具體行

動，自政府層面(立法)、專家層面(專家委員會、患者註冊、轉診網、診斷實驗室、

研究等)、患者層及社會層面等都應有所行動，以體現社會公平、社會進步、人人平

等之理念，中國大陸起步雖相對較晚，但近年發展趨勢良好。於 2013 年成立第 1 個

罕病聯合性組織：中國罕見病發展中心，2010-2016 年間也於山東、北京等地成立 5

個罕病學術團體，其中北京醫學會罕見病分會 2012 年成立，對罕病具強有力之推近

作用，其下設立之專科學科共 20 多個，希望引入更多專家進到罕病領域。該學會另

也創建宣導網站並獲獎，並與各政府部門溝通推動罕病醫療保障工作，及訂定罕病

診斷規範，藉由召開專家會議，以共識方式建置診治規範，重點討論疾病項目有

Alport 綜合症、粒線體 MELAS、希佩爾林道病、節結性硬化症、甲基丙二酸等 5 項。

在流行病學部分，學會自 2013 年 6 月起受北京市衛生和計畫生育委員會委託，進行

北京地區基於住院患者資料之罕病研究調查，對 32 家診療罕病之醫院，進行資料調

閱，參考歐盟罕病名單，5 年累積收集 3,560 種病類，35.9 萬住院個案資料進行流行

病學調查，以獲得基礎數據。研究過程發現，罕病其實並不罕見，需要調整改變研

究調查方式，需要更廣、更高品質之全國性數據來源，也需要更多科學合作（醫學

專家、數據資訊專家、數學家）及精簡首批研究病類。之後，參考歐盟清單，及中

國大陸可診治性之罕病調查研究清單，經過會議討論共篩選出 281 種罕病，至國家

醫療服務數據中心查調資料，初步結果發現罕病住院患者 2014 年為 5.06 萬人次佔

總住院人次之 0.68%，2015 年為 5.62 萬人次佔總住院人次之 0.70%，就罕病病類分

析，單一疾病住院總人次分布 2014 年為 0-6782 人次、2015 年為 0-8073 人次，此為

初步數據可做相關推算之基礎數據，住院地區北京、上海、廣東佔約 45%佔多數間

接反映各地區罕病診治能力，近期將做正式文獻發表。 

另指出各層面之挑戰與機會，在科技部分，因科學技術，如：次世代基因檢測、

模式生物等技術之進步，可推動疾病之精準診斷，培育更多基因檢驗報告專業解讀

人才；罕病管理部分，許多罕病尚無治療藥物，因此罕病管理之目標不在於治癒，

而是需要讓病人知道如何與罕病共存， 大程度提高生活品質，延緩疾病進展及延

長生存期；在倫理學部分，遺傳諮詢、遺傳基因篩檢、產前及胚胎植入前診斷都涉
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及醫學倫理議題；社會學部分有醫療平等性、衛生保健分配等問題。在醫療挑戰部

分，包括產學之有效合作，探索新治療靶點、模式生物以促進推動發病機制之研究、

如何做好罕病臨床註冊研究、如何設計發展新藥之臨床試驗、如何估算適宜之罕病

試驗之樣本量、什麼情況下罕病藥物可以豁免臨床藥物試驗，以增進罕病藥物之可

及性等等。 

總結，罕病夢希望實現 4 個目標，促進醫療人員罕病醫療技術之提高、促進社

會對罕病防治之了解進而提供患者關心幫助、促進相關醫藥產品之研發及市場之開

發、促進相關政策對罕病與罕藥之重視。建議先從少數罕病開始著手，不要糾纏於

罕病定義，學會、協會、政府部門共同合作，創造一種可持續運作之模式或機制，

對罕病逐步一一解決，從 0 的突破到系統運作。 

（七） 專題討論 5：Innovation financing for Rare Disease research, diagnosis, and treatment 

（為罕見疾病研究，診斷和治療提供創新融資） 

第 1 位與談人 Mr. Prassanna Shirol（印度罕病組織共同創辦人及執行長）說明印

度於 2013 年成立第 1 個罕病組織推動罕病之發展，2017 年發布國家罕病政策，將

罕病定義為 1/2,000，估計約有 7 千萬罕病病人，另設立罕病照護協作中心（Rare 

Disease Care Co-ordination Center）作為結合病人、醫院、醫師專家、資金、臨床試

驗、治療選擇、診斷、照護者、教育、遺傳諮詢之平台，協助罕病個案之轉介治療、

診斷及管理，2016 年和當地醫院合作設置罕病診療中心，設有全職協調人員、護士、

醫學基因學家、小兒科醫師。病人登錄系統則已自 2017 年啟動，目前含括 6 項疾

病。 

在醫療保險部分，在政府層面，2016 年起員工國家保險（ESI）印度員工部分自

費的社會保險和醫療保險計劃提供罕病員工家庭診斷治療費用補助，另 2015 年發

布將遺傳疾病納入醫療保險，惟細節仍尚待推動；企業部分，設置企業社會責任

（Coporate Socail Responsibility, CSR）制度，企業符合營收標準就需將利潤固定比

例用在社會責任活動上，及為雇員提供醫療補助；此外有群眾募資（Crowd Funding）

之傳統作法，目前已設有 IT 平台，可針對病人骨髓移植、幹細胞治療、支持性照護

等單一醫療事件進行募資。 

印度國家罕病治療政策部門 (National Policy for Treatment of Rare Diseases, 

NPTRD)由健康與家庭福利部主責，設有 3 個委員會提供政府罕病政策架構之建議，

另設罕病治療基金，其基金比例 60%來自州政府，40%來自聯邦政府，罕病政策涉

及單位包括：健康及家庭福利部、化學製藥部、財政部、企業業務部、勞工部等，

目前之措施包括：設置跨部會之諮詢委員會、在中央及州層級設置技術性委員會管

理及提供補助，建置線上申請機制。現行在州衛生部下任命 CTC 機構負責與中央衛

生部門協調，提供資金給醫院進行罕病治療，申請案件於州技術委員會審查通過後

通知中央衛生部及醫院開始治療。 
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未來長期規劃為建置病人登錄系統，通報及資料蒐集，進行流行病學調查推估

罕病盛行率，建立以流行病學調查結果為基礎的罕病定義，促進治療、診斷、照護

及藥物之研發，透過立法鼓勵國內罕病研發以控制藥價於可支付範圍，鼓勵資金支

持，確保保險包含罕病及遺傳性疾病，以提供病人可持續之資金支持。 

第 2 位與談人 Dr. Dino SEPULVEDA （智利衛生部健康企劃組健康科技與健康

實証部門負責人）說明智利並沒有特別針對罕病之政策與官方專屬機構，罕病相關

事務由衛生部下一個健康計畫部門負責，目前無官方罕病定義，因智利人口不多因

此罕病相關研究也較少。在醫療保險部分，智利設有基金補助罕病醫療費用，並有

一個註冊系統，病人可透過該系統申請成為罕病病人，由一個專門委員會審查通過

後，可進行治療。智利在罕病藥品市場上已進行一些規範，也努力於業界與政府間

建立更透明之互信關係，給予罕病更多資金與政策之支持，及將藥品納入國家藥品

名錄，進行藥價之調控。經過這樣系列的努力，相信可以更好的去提升智利罕病之

診治，已先選擇一些疾病先著手建立透明機制，是好的開端。 

主持人及講者 Dr. Vinciane Pirard（歐洲製藥工業協會聯合會 EFPIA 罕病藥品部

門副主席）介紹歐洲 Innovative medicines Initiative (IMI)組織，該組織是由歐盟及歐

洲製藥工業協會聯合會公會，各自出資 25 億歐元組成之公、私合作單位，預計 2008-

2020 年之 10 年間完成 100 個項目，歐盟出資之經費為使用於大學、中型企業及病

友組織，至歐洲製藥工業協會聯合會內之各藥品公司無經費可拿取，且必須捐助慈

善計畫。於該組織下，有超過 1 萬多位研究人員參與公開合作、改善研發及創新研

發，IMI 是一個跨國界之中立平台，參與者學習互相協調，找到可以共同研究之議

題，且不能只偏向或有利於某家公司或企業方，運作方式是先確定研究議題，然後

協調可能有興趣之相關方報名，之後進行篩選組成團隊，團隊成員可能包含公私部

門，須制定工作時程規劃，IMI 提供之資金支持約為 3-5 年，若後續仍需資金支持，

則 IMI 會協助尋求其他歐盟之外之合適資金支持。這樣的平台建立多方合作關係一

定會面臨議題包括：知識產權、技術專利、法律等。歐洲有很多小國家，很多疾病

只有 1-2 個病例，因此非常需要在歐盟層面上去進行這樣的協調與合作，避免做重

複的工作，讓資源互補而非競爭。 

在回饋與討論中，與會者共同討論建議罕病病人第一線經費協助，通常是由公、

私單位及不同保險機制來共同互補經費減少罕病家庭之支出，然而病人仍須自費部

分費用及負擔非治療性之支出，造成壓力，對於如何創新罕病資金來源，由醫療存

款、保險、稅收、產業等等，都須視各國國情去評估訂定。 

（八） 專題座談 6：Accelerated regulatory pathways and pre-regulatory early access for 

Orphan Medicinal Products (OMPS) （罕病藥物的加速審核途徑及於審核前之早期

取得） 
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第 1 位與談人 Prof. John CW LIM(APEC 生命科學論壇委員、Duke-NUS 醫學院

法規科學卓越中心執行長)說明該機構承辦 APEC 多項計畫法規科學訓練卓越中心，

說明該機構之工作，包括教育訓練提升法規專業人員之能力、提供諮詢利用專業育

工作網絡支持利益相關方，扮演智庫角色建立夥伴關係及促進政策創新，進而能強

化亞太區醫療相關產品管理系統，促進區域健康醫療系統與政策。其指出，良好的

管理，基礎層需建立核心能力，做好知識管理與教育訓練；其次需加強管理能力及

科學的優化，進行政策創新、協調、建立藥物早期取得方案與加速審查路徑； 上

層則為醫療系統之整合，包括對政策、健康政策、醫藥科技評估、補助、臨床照護

及研發等之整合。另提到藥物法規規範之合作，因各國管理體系很難自己從頭建立，

且都有其相似性，因此如個經濟體能共同界定管理原則與框架，彼此協調出一致性

意見，互相信賴，分享資訊與工作，應能達到規範管理上之合作。另一概念是以危

機為基礎之管理，建立上市前與上市後之風險管理，不能將藥品上市卻不考慮其影

響。此外，因目前罕病資料有多元來源 (臨床試驗、上市後之監測系統、登錄系統

及健康紀錄電子化、安全性與有效性之實際世界證據等)、產品創新(3D 列印、個人

化藥物、細胞及組織治療、可穿戴技術及遠端監測等)、管理途徑改變(適應性的授

權、產品壽命管理、法規之參照與合作等)，故新的藥物管理模式有其必要性，建議

相關規範也須隨之不斷與調整進步。 

第 2 位與談人 Dr. Lahouari Belgharbi（墨西哥聯邦保護衛生風險委員會科學規範

及良好規範實踐卓越中心負責人）說明在墨西哥法律定義罕病為罹病率少於

5/10,000，推估至 2017 年約有 800 萬罕病個案，已有 14 項疾病公告為罕病，但尚未

進行官方之病人登錄機制，在國家健康委員會下設有罕病分析、評估、登錄及監測

委員會(Commission for the Analysis, Evaluation, Registration and Monitoring of Rare 

Diseases, CAESER)負責罕病政策制定，及評估新增公告罕病名單等。在墨西哥約

95%人口，已包含於公共建康保險機構之下，該些機構包含:政府雇員保險機構 Civil 

Service Social Security and Service Institute、私人機構及非正式單位之雇員保險機構

Mexican Social Security Institute、一般人民保險之 Health Popular Insurance，另有軍

人保險單位，其中一般人民保險數 多佔 49%。罕病藥物管理部分，由聯邦保護衛

生風險委員會(Commission for the Protection against Sanitary Risk, COFEPRIS)主責，

已設有針對罕藥之快速審查流程，及專門之評估審查群，結至目前申請 98 件罕藥案

件中已通過 79 件，申請手續費用為免費。面臨挑戰包括：需提升罕病於政策上之優

先序位及提升大眾對罕病之認知與支持；改善診斷準確性；提供藥物管道及改善藥

價可支付性；推動罕病早期診斷及篩檢之預防防治方案等。對於建議因應方案包括：

建置分享 佳實踐網絡，以對醫療專業人員、民眾及政策制訂者進行倡議；蒐集更

多對於罕藥需求之資訊提供政策制訂者、公眾及產業參考，提升醫療含蓋層面；調

查病人及醫療專業人員對醫療架構、罕藥可及性及個案管理之需求與意見；更新法
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規；建立早期及大範圍之篩檢診斷網絡。 

第 3 位與談人 Ms. Kyu-Bee Sohn（輝瑞公司亞洲區法規管理策略師）自藥物產

業角度提出說明，認為對於可能危及生命但還無治療方法之疾病，我們歸類為有醫

療需求之疾病，為讓病人有藥可用，面臨如何加快研發之挑戰，要達此目的，需要

有臨床研發技術之創新，及規範之創新，罕病因人數少，臨床試驗數據有限，如何

在臨床或法規可接受之有限數據情況下，做出之臨床試驗數據，將可加速研發過程；

此外，需要促進醫療科技評估(HTA)與政府管理單位要求一致性，若業界可與相關管

理方，經常之溝通，應可加速推進研發過程。 

 在回饋與討論中，與會者討論建議可在 APEC 框架下，進行各方資訊融合，避

免各經濟體做重複性之工作，及相一致之審查標準，但這牽涉到各利益相關方之互

相信任度。各經濟體也要隨著科技進步及對於疾病與藥物之新發現，調整修正藥物

審查標準。 
 

（九） 專題座談 7：Value assessment process and funding for Orphan Medicinal Products 

(OMPs) （罕病藥物的價值評估程序和資助） 

第 1 位與談人 Dr. Elena Nicod（倫敦多隆公司資深顧問，義大利博科尼大學健康

與社會照護管理研究中心研究員）說明罕病因人數少且分散，且許多醫療需求未被

滿足，因此其價值評估需要有其特殊之考量，且要瞭解到一般非罕藥之醫藥科技評

估(Health Technology Assessment, HTA)與價值評估估流程可能只有部分適用於罕藥，

罕藥需要在證據有限及不確定性高的情況下去做評估，因此對其標準之設定不易有

共識。建議應從病人、醫療系統及廣泛的社會角度，納入多層面因素後去評估，而

各國因國情不同也會有不同的決策，建議考量疾病嚴重度、醫療需求、國內罹病率

等因素；另所作之決策也建議可隨著時間累積更多藥物或財務相關資訊後，進行調

整，讓此評估機制有彈性。 

 第 2 位與談人 Dr. Camila Quirland Lazo（智利聖地牙哥 Aruro Lopez Perez 基金

會腫瘤機構健康科技評估部門負責人）認為不適當的罕藥價值評估流程，將使病人

無法得到所需要的治療，這方面各國都因國情不同而有不同挑戰與策略，其團隊因

此針對如何改善罕藥之取得，進行各國策略之文獻回顧，共回顧了 85 篇文獻，歸納

出 8 大類國際間採行之不同行動方案，包括：訂定專屬法規、設置專門補助基金、

特別之給付機制、對醫療產業之獎勵及規範（含：市場專利、早期管道方案、審查

費用減免、免稅等）、補助制度之決策過程改善、健康照護提供者之獎勵與規範（含：

病人登錄、建立指南與手冊、定義卓越中心、免稅等）。另提到在經濟評估遇到限制，

包括: 生活品質調整生命年數(cost per QUALY) 未包含所有應評估元素，而評估方

法需要與國家政策一致；另有許多罕藥之激勵措施，但卻因考量成本效益比，未分
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配罕藥經費資源。此外從國際經驗得知：醫療科技評估考量因素不應只是增加成本

效益(incremental cost-effective)、藥物安全性及有效性，也可考慮對經濟、社會、法

律及政治之影響。各經濟體價值評估流程不同的，但建議可以共識出一個 基本價

值評估項目，共同針對這些元素建立證據資料，避免經濟體作重複之工作，且資訊

品質會更好。 

    第 3 位與談人 Ms. Julie Kim（夏爾公司血液學全球業務負責人）自藥物產

業角度提出說明，指出一般標準的藥物價值評估流程標準並非針對罕病所設計，較

無法全部適用，罕病因人數少臨床試驗數據不足，造成療效評估不易、進行雙盲試

驗不易及對疾病瞭解不足等困難，故藥物價值評估是極大挑戰，有些國家已採取不

同方法解決這些議題，如英國將分層之成本效益閾值 (tiered cost-effectiveness 

threshold)應用於罕病治療評估，主要是依據罕病臨床影響程度，另法國對於有蒐集

臨床資料需求之創新產品，透過暫時性使用之授權方式，讓藥物於通過審前可先使

用藥物，此外，德國於價值評估時將疾病負擔及稀有性考慮進去，在韓國為建立不

考慮成本效益之評估機制。其所建議價值評估之考慮原則如下：病人即時性取得性，

儘量減少過程中不必要之延遲；廣泛包容性之證據基礎；多元性之考量觀點，如治

療影響、疾病負擔(包括對醫療體系及患者家庭負擔)；有彈性之方案，如在初期證據

資料有些不確定性是可接受的。希望罕病病人和一般疾病病人有一樣的機會接受到

治療。 

在回饋與討論中，與會者提出討論意見包括：應該以病人需求為中心討論罕藥

之價值評估與補助機制，而不是以成本效益為中心去討論此議題；鼓勵製造商進行

負責任的藥價訂價政策，若訂價太高，不利病人取得；藥物價值訂定涉及很多層面

之考量因素，在部分經濟體中已有較彈性之機制，但自管理單位角度，仍需要有參

考標準，因此基於醫療科技評估的有效補助機制仍是有幫助的。 

（十） 專 題 座 談 8 ： Leveraging public-private partnerships for Rare Disease patient 

registries（利用公私合作夥伴進行罕見疾病患者登記） 

第 1 位與談人 Prof. Mathew Bellgard（APEC 罕病網絡主持人，昆士蘭科技大學

電子研究和商業化部門負責人）說明罕病病人登錄系統需要患者、醫療人員、研究

人員、產業及官方之參與，建置之目的，包括:給予罕病病人及團體更多賦權、可聚

焦於個別化及治療性之介入、可支持罕藥之研發、支持公共衛生與臨床研究之發展、

透過分析相關數據可加速相關服務規劃、可推廣臨床 佳實踐與照護、招募更多志

願者加入臨床試驗及與臨床試驗登錄無縫接軌等等。有關登錄系統之資料收集與應

用，包括:臨床上治療情形之追蹤、以病人為中心之資料如生活品質與家庭及照顧者

之影響、對政府來說，可以作醫療經濟之分析，包括藥物補助、成本有效性，對產
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業來說，可隨著治療結果之進展做成本效益分析，在學術界，則可更了解疾病、及

有助於創新及臨床試驗。登錄系統需要考慮因素包括:那些資料需被收集、那些人可

以獲取資料，用於那些目的及是否會改變用途、需要具備哪些功能，是否需要新功

能等。此外，登錄系統是一個動態變化的平台，不應該只是儲存資料的地方，否則

無助於政策決定及新知發展，需要以病人為中心，系統性蒐集數據資料，所得到的

資料才有實用。 

建立全球登錄系統需要基於所在地區瀏覽器語言，這種國際化是很重要的，可

以幫助解決統一性協調的問題，目前已建立之系統如 Angelman Syndrome 全球登錄

系統，各相關單位行業、政府等，都可以運用這些數據去實現改善該疾病之目標。 

    第 2 為與談人 Dr. Mengchun Gong（北京協和醫院醫師及國家罕並登錄中心

執行負責人)分享中國大陸之罕病登錄系統經驗，該系統為公有、非營利之系統，但

也陸續獲得到私部門之捐贈，及提供軟體與人力支持研發。該系統自各醫院之資料

庫收集資料，採用集中化方式，分享各醫院資料之平台，這需要用高度之資訊科技

技術來完成。另使用此種集中化資料時，會遭遇標準化系統語言之問題，因此正在

開發中國大陸之罕病編碼。另一挑戰是資料品質控制，需要找出重複個案，及將個

案影像檢查、基因報告、病理報告等進行轉換上傳資料庫。此外，還須考量個人資

料保護、技術開發，管理權與所有權等議題。儘管如此，公私合作關係未來在數據

資料庫是有發展空間，可以大幅加速推動罕病相關工作。 

    第 3 位與談人 Dr. Joan Keutzer（賽諾菲 Genzyme 公司副總裁，兼罕病整合

方案部門負責人）分享賽諾菲公司罕病註冊系統經驗，該公司建置登錄系統目的在

於加強病人管理、瞭解疾病自然史、增加病人對治療反應之瞭解、提供專家間之溝

通加速罕病領域之進步等，該公司資料收集方式為觀察式非干預式，同時有前瞻法

及回溯法，且為自願性參加，所有參加之病人需簽屬知情同意書，但未參加者並不

會影響其藥物之取得，收集之資料包括性別與年齡等人口學資料、疾病病徵與進展、

臨床評估及病人自述治療情形、使用之藥物、劑量、頻次等，該系統設有國際區域

性之諮詢委員會，負責原始之資料收集檢核，另設有一核心之國際委員會，進行資

料管理、統計、監測、醫學交流、資料品質等，目前登錄 4 個疾病(Gaucher disease, 

Fabry disease, MPSI，Pompe disease)資料，約 1 萬 5,000 位個案，收集長達 25 年來

自 60 個國家之病人資料，已發表多達 75 篇文獻，也定期依國家別或不同期間產出

報告，提供參考。 

    在回饋與討論中，與會者建議登錄系統需要有患者、醫療及公部門之參與，

另於專業團隊中要有臨床醫學、倫理、統計、資訊等之專家，以能良好的定義那些

關鍵資料需要被收集，及良好之管理結構。若要作跨經濟體不同罕病資料庫之整合

是很大挑戰，需要跨越語言障礙，及如何確保所收集資料之品質。設置登錄系統需

要先設定想要解決病人什甚麼問題，是否能產出解決方案，並需要產業、病人醫療
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人員及政府間之互相交流，公、私方共同參與。與會者並也同意資訊科技只是收集

更多資料之方法，資料安全、個人資料保護是 基本的要求。 

（十一） 專題座談 9：APEC economy plans and strategies for Rare Diseases (APEC 對

於罕病之經濟規劃及策略) 

 第 1 位與談人 Dr. Eva Maria C. Cutiongco-De La PAZ（菲律賓大學國家衛生研

究院負責人）分享在菲律賓罕病立法、法律方面經驗，2016 年 3 月 6 日菲律賓通過

了罕病法，規範包括提供完整的照護、建立全國註冊系統、治療、衛教、宣導、健

康促進，建立各利益相關者之角色與責任，提供法規、經濟上之誘因，支持罕病之

研究與發展，及促進可負擔之藥物與產品之製造與進口等項目。衛生部為主責單位，

辦理之工作包括：成立罕病技術工作小組(Rare Disease Technical Working Group)、結

合國家衛生研究院(National Institutes of Health)提供技術協助、結合政府及非政府單

位之共同參與、認定罕病轉介中心、組成診斷與治療之次專家群。其他相關部門有：

食品藥物管理部，確保藥用食物、罕藥及醫材之安全性與許可；教育部及社會福利

與發展部，確保罕病病人在社會上有同等的機會成為有生產力的人，並與其他殘疾

人士享有同等的權利與福利；科技部：建置更佳的罕病之研究機制，及研發低成本

的藥物及醫療食品。上述衛生部罕病技術工作小組之任務，包括：提出建議納入罕

病清單、訂定罕病藥物與醫材名單、檢視罕藥法規之不足處並提出政策建議、建置

系統確保提供 新之診斷、治療及疾病資訊。在實際運作上，若病人高度疑似罕病

將轉介至新生兒篩檢治療診所，全國共 14 家接受治療，也可透過該些診所進行遠距

醫療。所有的醫療人員均須將通報罕病病人至登錄系統，並上傳病人病情資訊。衛

生部也與衛生研究院合作，不斷在進行罕病人力培訓。另也成立監督委員會，結合

衛生部下不同單位，依據病人需求，提出依病人生命週期、以病人為中心及結合醫

療體系之解決方案。 

 第 2 為與談人 Mr. Luke Elias（澳洲芒特德魯特醫院業務分析與執行部門）認為

成功之策略訂定需要瞭解問題對象、可用資源為何，且參與其中之人員應各自盡己

責。在向決策者爭取資源時，先釐清利益相關者，並進行工作項目優先序位之排序，

以前幾名項目優先先去爭取資源，對於欲爭取資源項目，逐一羅列所需資源、經費

等，並提出具體措施及執行時程與里程碑，有助於成功獲取支持。罕病領域仍有許

多問題待解決，但非均需投入大筆預算才能解決，如改善溝通機制、人員增能等都

是可以無需大成本投入，但成果明顯之項目。 

在回饋與討論中，與會者共同討論建議：訂定罕病專屬法規，對於罕病經費資源

之改善有實質幫助，清楚定義罕病及罕藥與醫材後才能作適當資源分配；各經濟體

罕病政策發展各處於不同階段，但重要的是在 APEC 框架下已開始了這個工作，其
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問題複雜涉及政府不同部門、患者組織、臨床機構、產業等，無法一次解決，但可

將問題分為小項目處理，一個一個解決，持續向前進步。 

參、遭遇之問題 

無。 

肆、我方因應方法及效果 

本次會議各經濟體積極分享經驗，參與各議題討論，希望能經由充分溝通，共同合作

提出解決方案，討論者對於不同經濟體之意見與作法，均能予以尊重，並體認跨經濟

體合作之重要性。 

伍、心得與建議 

一、 持續強化罕病及遺傳性疾病防治網絡，並分享經驗。本次罕見疾病政策對話會議，針對

罕病定義、個案登錄系統、藥物管理法規及補助機制等，進行各經濟體之經驗分享及所

遭遇挑戰之議題討論，簡穎秀醫師並受邀分享新生兒篩檢服務體系經驗。相較於其他經

濟體，我方對於罕病通報、藥物、照護、補助等法規政策較屬完整落實，已有國家層級

之整體政策與施行體系，所建置之罕病及遺傳性疾病防治網絡，包括新生兒篩檢中心、

基因檢驗機構、遺傳諮詢中心、罕病診療機構等，運行多年並有成效，於此會議中也經

出席經濟體多次例舉為良好實踐範例。未來需隨醫療與科技之進步，持續強化相關法規

與罕病防治網絡，提升罕病防治與照護成效。另有關罕病之執行成果均為民間與政府共

同努力之結果，擬鼓勵參與之專家或機構團體於國際上分享經驗。 

二、 持續與罕病病友團體、罕病診療機構保持良好夥伴關係，民間與政府共同促進罕病防治

與照護工作之進步。在本次政策對話會議中，各經濟體不斷強調與病友團體及醫療專家

/單位溝通與合作之重要性，及 2 者於制定與推動罕病政策過程中，扮演的重要角色。

本署向來與罕病診療院所保持良好業務聯繫管道，並對於罕病病友團體之活動與宣導積

極參與並提供補助，亦透過平時聯繫，瞭解病友、醫療人員有關罕病之需求，進行評估

研議，期能與病友團體與醫療機構共同推動以病人為中心之罕病政策措施。 

三、 加強醫療人員、社會大眾等之罕病宣導。各經濟體多認為罕病之誤診、漏診導致延遲治

療，及社會未能重視關懷罕病，後續引發之問題嚴重影響罕病病人及其家庭生活品質，

因此加強宣導提高醫療人員對於罕病之認知與敏感度，以早期發現診斷罕病病人，及早

接受治療改善癒後情況，可減少罕病家庭之醫療支出提高生活品質；另透過宣導增加社

會大眾對罕病之認識，有助於罕病病人社會融入，及社會對罕病相關政策之支持與推動。

本署每年於國際罕病日發布新聞稿呼籲各界重視罕病，另也製作微電影、醫事人員教案

短片、廣編稿等透過網路媒體及相關團體推播宣導，並每年補助民間團體辦理宣導活動。

將持續結合相關單位進行宣導。 
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四、 檢討強化「罕見疾病整合式資訊管理系統」，及加強系統資料之分析與運用，作為制定

相關措施之參考。本次會議中對於罕病登錄系統之重要性及經濟體間資訊交流平台之建

置進行許多討論，目前各經濟體建置罕病登錄系統進度處於不相同階段，部分尚未設置。

本署為依「罕見疾病防治及藥物法」有關醫事人員發現罕病個案需進行通報之規定，已

建置「罕見疾病整合式資訊管理系統」，提供線上通報及上傳診斷資料功能，個案經委

員審查通過後納入罕病資料庫，本署亦已分析彙整相關資料放置署網站供查詢參考。至

本次會議討論有關登錄系統收集個案後續治療與用藥紀錄資料部分，因非本署系統建置

目的，故未予蒐集，後續擬視實際需要及本 APEC 罕病計畫後續產出之建議意見，進行

資料庫登錄內容之檢討評估，於符合資料保護規範下，提昇系統功能，協助罕病工作之

推動。 

五、 本計畫後續產出之報告與文件，未來於研議相關政策措施時，適時參採，落實執行。鑑

於部分罕病議題已在國際上之不同會議，重複討論多年，惟至今仍尚待改善，因此，主

席及不同經濟體於會議中都不約而同呼籲行動勝於空談之重要性，希望本次會議之討論，

能產出具體方案，轉化成實際行動，落實改善罕病問題。故本次會議所收集資訊將作為

未來政策研議之重要參考，並將持續關注 APEC 該計畫下產出之相關報告與文件，適時

參採運用於制定罕見疾病相關政策措施，實際採取行動，期符合本次會議強調行動勝於

空談之呼籲，及達到罕見疾病防治及藥物法加強照顧罕病病人之目的。 

 

 

陸、附錄 
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一、 議程 
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二、 Key Issues to Addressing Rare Diseases in APEC Economies （大會提供資料） 
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三、 罕病政策對話講者介紹 
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四、 簡穎秀醫師於專題講座分享新生兒篩檢與診斷系統執行經驗簡報 
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五、 會議照片 

 

六、  

簡穎秀醫師分享新生兒篩檢及罕病
診斷系執行經驗 

簡穎秀醫師及其他與談人接受提問 
回復討論情形 

罕見疾病政策對話會議大合照

簡穎秀醫師分享新生兒篩檢及罕病診斷系
執行經驗 

APEC 罕病網絡計畫負責人 
Prof. Mathew Bellgard 致詞 

政策對話專題座談情形 


