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摘    要 

近年來，新興且價格昂貴之癌症藥品及罕見疾病藥物陸續研發上市，帶給病人治療

的希望，然而長期安全療效、治療效益及財務衝擊具高度不確定性，是健保面臨的艱鉅

挑戰。醫界反映新醫療科技快速發展且價格昂貴，明顯壓縮醫療服務的合理給付，而國

內病友團體們則認為罕病及癌症等新藥納入健保給付之速度慢或給付條件太嚴格。 

本次會議係由韓國漢陽大學主辦，會議主題為「亞太罕見疾病管理之政府倡議

(Government Initiatives for Rare Disease Management in Asia Pacific Region)」。

主辦單位邀請來自亞太地區之醫療從業人員、公衛學者或行政管理者，分別就罕見疾病

之政策面及臨床面分享經驗。 

由於各國醫療保健制度、經濟條件各不相同，對於罕見疾病照顧有各自的難處，亦

有共同的挑戰。我國早於 2000年立法通過罕見疾病藥物及防治法，內容結合罕病防治

與罕藥法，涵蓋罕見疾病之預防、篩檢、診斷及治療，透過跨署合作，集結各署資源，

共同照顧罕見疾病病人。未來除了每年積極爭取罕藥預算，合理給付有效益的新罕藥，

另善用健保大數據分析，持續利用真實世界數據評估健保給付效益。 
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壹、會議目的： 

韓國漢陽大學醫學院全球衛生及發展系(Department of Global Health and 

Development, College of Medicine, HANYANG UNIVERSITY)每年就衛生政策相關議

題舉辦國際研討會，本年度會議與韓國疾病管理廳(Centers for Disease Control and 

Prevention)、韓國國立研究基金會(National Research Foundation of Korea)合辦，

會議主題為「亞太罕見疾病管理之政府倡議(Government Initiatives for Rare 

Disease Management in Asia Pacific Region)」。主辦單位邀請來自香港、日本、

馬來西亞、尼泊爾、新加坡、台灣及南韓等之醫療從業人員、公衛學者或行政管理者，

分別就罕見疾病之政策面及臨床面分享經驗，與會者約 50人，期能藉由本次研討會，

建立亞太地區治療罕見疾病的專家群網絡，分享政府在罕見疾病（如硬皮病和肺纖維

化等自身免疫性疾病）政策和項目方面的經驗，以及就診斷和治療、國際合作和研究

等面向，提供學術和政策啟示，以增進獲得全面、高品質、有效的醫療保健服務和罕

見疾病管理。 
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貳、會議過程 

一、行程 

日期 活動 

111年 11 月 30 日(三) 離台/抵韓國首爾 

111年 12 月 1 日(四) 參加會議 

111年 12 月 2 日(五) 參加會議 

111年 12 月 3 日(六) 返台/抵台 

二、會議內容(議程詳附錄一) 

（一）全世界對於罕見疾病並無一致的定義，有些國家是以盛行率、有些國家則以罹

病人數計算，例如：美國為罹病人數低於 20 萬人、歐盟為盛行率低於

5/10,000，WHO 則建議每萬人盛行率低於 10人則可定義為罕病；依前述定義，

全球估計將近 7000種疾病定義為罕病，影響人數約為 4億人，80%之罕病與遺

傳有關，可能導致慢性病且具生命危險。罕見疾病雖然盛行率較低、相對罹病

人數較少，然而 95%以上的罕病未能有有效的治療方式，或是治療方式昂貴，

對於病人、家屬、社會造成巨大的疾病負擔、人力損失和社會成本，是當前世

界各國皆面臨的問題，因此許多國家紛紛設立專法或制定獎勵措施，以保障病

人治療權益及鼓勵藥物研發。所以主辦單位邀請香港、日本、馬來西亞、尼泊

爾、新加坡、臺灣、南韓、美國、巴西及祕魯等國之醫療從業人員、公衛學者

或行政管理者，分別就罕見疾病之政策面及臨床面分享經驗。 

（二）香港 

香港之醫療保健模式承襲英國，財源以稅收為基礎，主要用於住院照護，90%

之病床由公立醫院提供服務，而超過 70%之門診服務由私部門之家庭醫師或專

科醫師提供服務，主要由私人醫療保險或病患自費。香港未就罕見疾病有官方

定義，亦未立罕病或罕藥專法，多數罕病病人之醫療照護仰賴公立醫院服務，
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其診斷及醫療服務費用，然而，因公立醫院之處方集收載極度重視成本效益資

料，導致罕見疾病藥物多被排除於公立醫院之處方集，病人需仰賴其他財源

(self-financing drugs)或是自費用藥。其中，self-financing drugs 包括

補助低收入病人之 Samaritan Fund，以及在社會安全網之外的醫療補助計畫

Community Fund，經統計 2020~2021 年之資料，納入 Samaritan Fund 之藥品

計 9項，Community Fund 之藥品計 11項，仍然面臨治療可近性之議題。對於

高價罕見疾病用藥，亦採取個案審查、與廠商進行風險分擔或設定支出上限協

議之策略，以加速病人用藥可近性。 

（三）韓國 

韓國之健保制度與台灣類似，財源以收取健保費為主。韓國於 2000 年 8 月由

企劃及預算部公告，於次年起對於罕見難治疾病之醫療費用由政府預算支持，

包括慢性腎衰竭、血友病、高雪氏症及肌肉相關疾病等。 

韓國對於罕見疾病之定義為人數少於 20,000 人，或適當的治療方式尚未被研

發出來的疾病。依 2016年韓國健保資料的統計，罕病人數約有 33萬 5500人，

分布於 89類疾病。為了進一步照顧罕病病人，韓國於 2003 年訂定罕藥指引，

透過給予 6 年市場獨佔權鼓勵罕藥研發；2013 年推動罕見疾病生物資料庫計

畫；2015 年南韓議會罕見疾病管理法，要求衛生福利部應推動罕見疾病之預

防、診斷、治療及研究。此外亦透過跨部會分工合作，將罕藥納入健保給付及

編列國家基金補助研究等，期能更周全照顧罕病病人。 

（四）臺灣 

本署李署長受邀於會議演講「Challenges of National Health Insurance 

Benefits for Rare Diseases in Taiwan」，演講中介紹臺灣罕見疾病現況、

健保對於罕見疾病之照顧、本署以真實世界數據分析罕見疾病用藥之成果，以
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及未來面臨的挑戰。演講內容摘要如下，簡報詳見附錄二。 

1. 我國於 2000 年立法通過罕見疾病藥物及防治法，僅次於美國、日本、澳洲、

歐盟，成為全球第五個立法保障罕見疾病醫療權利的國家，內容結合罕病防治

與罕藥法，為世界首見。此專法之立法精神包括：預防罕見疾病之發生、及早

診斷及篩檢罕病、加強照顧罕病病人、協助病人取得罕病藥物及維生所需特殊

營養食品，以及鼓勵與保障該藥物及食品之供應、製造與研究發展。 

2. 我國對於罕見疾病的照顧為國民健康署、食品藥物管理署及中央健康保險署跨

署分工合作，國民健康署負責罕病預防、醫療照護及防治工作補助、教育宣導

等；食品藥物管理署負責罕藥法規、認定、查驗登記、製造研發獎勵，以及罕

見疾病藥物、特殊營養食品專案申請；中央健康保險署則負責罕病患者就醫之

醫療費用給付、核發罕病重大傷病證明、就醫免部分負擔等。 

3. 我國對於罕見疾病之認定則為盛行率低於 1/10,000，加上治療及診斷困難且必

須由罕見疾病及藥物審議委員會逐一審議；依我國國民健康署及食品藥物管理

署統計資料，台灣已有 240 種疾病公告為罕病，通過罕藥認定計 97 種藥品，

其中 64 種罕藥獲得健保給付。另依健保重大傷病領證資料，因罕見疾病領有

重大傷病卡之人數約為 12,500人。自 2002 年起，經衛生福利部公告之罕見疾

病，列為健保重大傷病範圍，罕病病人可免除健保之部分負擔，減輕經濟負擔。

2005 年起於全民健康保險醫療費用總額編列罕見疾病專款專用項目，此專款

係用來照顧所有罕病病友的藥費支出，包括既有罕病病友用藥費用之成長、擴

增罕藥的給付範圍以及收載新的罕藥，避免罕見疾病個案因使用高額醫療費

用，而受到總額醫療費用排擠。 

4. 考量健保資源有限，台灣善用真實世界數據，滾動式評估健保給付效益，以龐

貝氏症和脊髓性肌肉萎縮症(簡稱 SMA)為例進行說明。目前台灣約有 207位龐
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貝氏症病人，根據文獻記載，未接受藥物治療的嬰兒型龐貝氏症病人 18 個月

的存活率約僅有 2％；根據台灣健保真實世界數據分析，接受由中央研究院陳

垣崇院士研發 alpha-glucosidase 藥品治療的嬰兒型龐貝氏症病人，18 個月

的存活率可高達 97％，顯示我國政府、醫界及專家對龐貝氏症病人提供最妥

適的照顧。另一實例，治療 SMA藥品由於單價高昂（第一年每人每年藥費約一

千四百萬，五年平均每人每年藥費約八三五萬），健保署建立登錄系統，追蹤

病人治療效果，結果顯示，接受健保給付藥物 nusinersen 治療的個案，其運

動功能有所改善且均存活，佐證健保給付於最具治療效益的族群，後續將會進

一步評估擴增給付範圍，以減輕病人之醫療負擔。 

5. 近年來新醫療科技快速發展，一次性高價基因治療產品陸續上市，尤其罕見疾

病藥品上市時臨床試驗人數不多，缺乏長期療效及安全性資料，且單價高昂，

財務負擔巨大，均是我們目前及未來所面臨之挑戰。 

(五)其餘亞太國家對於罕見疾病之重要衛生政策 

1. 日本：該國於 1970年代即有罕見疾病相關政策，1983年正式入法，甚至於 2015

年 Agency of Medical Research and Development(AMRD)將罕見疾病及疑難

雜症列為 9大優先研究領域之一。 

2. 中國：該國於 2016 年成立罕見疾病治療及照顧專家委員會，2017 年公布罕見

疾病清單，隨後於 2019年核准罕藥上市並將其納入醫療保險給付範圍。 

3.菲律賓：該國於 2016 年通過罕見疾病法，內容包括罕見疾病之管理、登記、

研究及新生兒篩檢。 

4.印度：該國於 2021年公布罕見疾病國家政策。 
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参、心得與建議： 

一、本次會議與會者來自不同國家，由於各國醫療保健制度、經濟條件各不相同，對

於罕見疾病照顧有各自的難處，亦有共同的挑戰。例如：部分國家對於罕病之早

期發現、早期診斷有其障礙，自發病至確立診斷甚至需要好幾年的時間，導致病

患及家屬勞心勞力、耗費醫療資源並錯失了治療的時機。 

二、我國早於 2000年立法通過罕見疾病藥物及防治法，內容結合罕病防治與罕藥法，

涵蓋罕見疾病之預防、篩檢、診斷及治療，且透過跨署(國民健康署、食品藥物

管理署及中央健康保險署)合作，集結各署資源，共同照顧罕見疾病病人。相較

於其他國家之作法，我國照顧罕病病人不落人後。 

三、我國現今面臨的挑戰在於近年來新醫療科技快速發展，新興且價格昂貴之基因檢

測技術及罕見疾病藥物陸續研發上市，帶給病人治療的希望，然而長期安全療

效、治療效益及財務衝擊具高度不確定性。經分析近年收載新罕藥，自其受理至

生效之時間約為 12 個月，尚稱合理，其中有些藥品審查時間較長係因為財務衝

擊大，尚須費時與廠商議價。另健保未來將採有條件給付，且建置個案登錄系統，

蒐集並分析真實世界數據後，再決定是否持續給付。 

四、我國是單一保險人制度，且善用健保大數據分析，滾動式利用真實世界數據評估

健保給付效益，此部分為他國講者印象深刻之處，甚至有與會講者建議未來可評

估在不侵犯個人資料保護之前提下研究跨國合作之可行性。 

五、最後，本署贈送各國講者全民健康保險年報及 Digital health Care in Taiwan

兩本出版品，分享台灣全民健康保險制度與經驗，除了增加臺灣的國際能見度

外，各國亦對於英文專書 Digital health Care in Taiwan之作者均為本署同仁

感到驚艷。 
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附錄 

一、會議議程 
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二、本署李署長演講內容 
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三、會議照片 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

李署長演講分享台灣經驗 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

致贈本署全民健康保險年報及英文專書 Digital Health Care in Taiwan 予主辦單位

漢陽大學 Professor Han, Dong-woon 
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