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[摘要] 

在二十世紀的尾聲，罕見疾病的問題逐漸在台灣社會中發酵，許多的

罕見疾病患者，不再隱藏於社會的角落，他們逐漸走出來，告訴政府、

社會大眾以及醫界，病患們在社會制度與環境下，所面臨的歧視與不

公平。他們說自己是醫界孤兒，在面臨疾病的身心煎熬之餘，病患們

期盼的不只是社會上以同情為出發點的對待，而是一種人權的尊重。 

所謂的罕見疾病，顧名思義就是罹患率極低，相當少見的疾病，國內

對於罕見疾病尚未有明確之定義，所以根據美國孤兒藥品法案（The 

Orphan Drug Act）給予界定，凡於美國境內罹病人數少於二十萬人的



疾病皆屬罕見疾病。由於罕見疾病患者的稀少，除了高度重視人權與

人道之已開發國家外，極少受到政府及醫學界的關心及研究。同時也

因為大部份的罕見疾病是屬於 DNA異常的隱性遺傳性疾病，需要高

科技及龐大經費投入才能成功的發現病因，並找出治療的藥品與食

品。國內較常見之罕見疾病包括苯酮尿症、楓醣尿症、黏多醣症、高

血氨症、有機酸血症、高雪氏症、威爾森氏症、高胱胺酸症等(財團

法人罕見疾病基金會，1999)。 

在台灣，由於罕見疾病患者的人數稀少，所需要的醫療技術與藥品的

研發，又需要耗費許多的金錢與人力，在資本主義的體系之下，醫界

與藥商都缺乏研發與製造的意願，因為，即使投入了大批的人力物

力，也只能幫助極少數的病患，根本無利可圖；加上目前的健保給付

制度，採取「論量計酬」的方式，醫院或醫師，花費比照顧一般病患

更多的時間與精力，換來的，卻是不成比例的回報，因此，無論醫院，

甚至醫師大多不願投入罕見疾病患者的治療，使他們成為醫界孤兒。 

從政府的角度來看，照顧大多數人的健康，應該是責無旁貸。罕見疾

病百分之八十源自於遺傳，病患人數不會快速增加、擴散，對於大多

數的民眾並沒有立即的威脅性。在面對這些極少數的罕見疾病患者，

執政者往往抱持著一種家長主義式的心態；似乎在行有餘力之時，才

想到這群弱勢的病患，以一種同情的態度來給予協助。但是罕病患者



認為，他們需要的是公平的對待，而非施捨與憐憫，他們要爭取與一

般疾病平等的就醫權益。因此，罕見疾病患者的醫療人權問題，應該

重新思索與檢討。 

資本主義的體系下，許多的制度或措施，往往是以經濟利益掛帥，即

使在面對醫療保健，或是社會福利時，也不例外。由於利之所趨，生

產孤兒藥的利潤薄弱，藥商不但在生產、引進上興趣缺缺，醫療組織

也是以營利為導向，不願投注人力、財力，在罕見疾病的醫療服務提

供方面。從前，衛生主管機關因為罕見疾病患者人數少、聲音小，無

法形成壓力團體，對罕病患者的照顧，並未加以高度重視，採取「沒

有政策」的作法。使得罕病患者，成為了政府不疼、醫院不愛的「醫

界孤兒」；有藥沒得用、有病沒得治，導因於國家並未善用政策改變

資本主義下的醫療體系。 

為了改善罕見疾病患者的處境，罕見疾病基金會在民國 88年 6月成

立了，它是由國內 20餘種罹患與生俱來的遺傳性代謝疾病、遺傳性

器官病變，還有許多迄今病因不明的罕見疾病病友、家屬、醫療從業

人員及社會善心人士共同發起成立，期望經由團隊運作，能使以往被

長期忽略、遺忘的罕見疾病問題獲得社會及政府的關心與重視，以爭

取病患基本的就醫權、生存權及社會福利與醫、藥給付，增進罕見疾

病患者應有的權益，進而推動醫療保健體系的制度化、提升相關醫學



與研究水準，以合理改善我國罕見疾病患者的生活品質及生命尊嚴

（張輕安，1999）。 

罕見疾病基金會不僅扮演著協助病患與家屬的角色，也成為積極活躍

的病患權益運動團體，把制度或法令的改善視為重要工作，積極投入

病患權益運動的工作，不只是在改善個別病患問題，達成「治標」的

工作外，未來更企圖達成「治本」的目標，著手於病患的就醫、就學、

就養方面的提昇。目前已經通過的「罕見疾病防治及藥物法」，可以

算是一大進程，罕見疾病基金會成功扮演了社會運動團體的角色，為

病患爭取醫療資源方面，也不使病患的希望落空，病患自助團體的功

能發揮良好，成為一個穩定運作的病人自助團體。 

法案通過之後，罕見疾病仍有許多值得去深思的議題，除了一般媒體

所經常提及的醫療層面之外，本論文進一步地去探討罕見疾病患者，

在其他方面所面臨的問題，例如：工作權的保障、受教權的爭取等等。

目前，執政者對於罕見疾病的觀念，尚為薄弱，僅僅用人道同情的角

度觀之，認為只是一個單純的醫療問題，只需解決病患就醫方面的困

境即可，對於病患就養、就學、就業方面的政策，則付之闕如，面對

罕見疾病，政府各單位權責劃分不清，彼此之間缺乏整合，對罕見疾

病患者的照顧自然不足。甚至，有部分政府官員認為，罕見疾病只是

少數家族的遺傳疾病，對大多人並無影響，無須大費周章，耗用大批



人力物力去照顧這群極少數的病患及家庭。但實際上，罕見疾病的風

險存在於每個家庭中，任何人都有機會生出這樣的孩子，所以罕病問

題，應該以公共衛生的議題觀之，目前一般民眾，甚至執政當局仍有

待培養這樣的觀念。 

遺傳專科醫師表示，只要有人類存在，世世代代都會有罕見疾病的問

題，防治的措施不可忽視，例如，重度的地中海型貧血患者，從出生

到二十歲，必須要花費四千萬元的醫療費用，但是若能夠加強預防的

措施，不但可以減少社會成本的浪費，更可以預防更多不幸的悲劇發

生。 

 筆者期盼能夠藉此論文，喚起社會大眾以及政府機關對於罕見疾病

問題的重視與瞭解，不再僅以人道同情為出發點，來看待罕見疾病患

者，思考環境制度上的歧視與不友善，給他們更多的機會，使他們不

會成為社會的負擔，更享受做為一個公民應有的待遇與生存的權利。 


