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一、中文摘要： 

計畫目的 

  罕見遺傳疾病在財團法人罕見疾病基金會(以下簡稱罕病基金會)的宣導下，日益為

政府、學界及民眾所重視。為建置國內罕見遺傳疾病資料庫，持續推展遺傳疾病資料之

中文化，並提供線上遺傳諮詢服務，台大醫院基因醫學部希望能透過「罕見遺傳疾病資

料庫與線上諮詢服務」計畫(以下簡稱本計畫)的執行，持續更新擴充【罕見遺傳疾病一

點通】網站(以下簡稱本網站)的疾病資料內容及各項服務，長期提供民眾與相關醫療從

業人員罕見或遺傳疾病諮詢服務。今年除了進行本網站的改版及擴充外，另外也希望能

致力於國際龐貝氏症組織衛教文章的翻譯及罕病專書及第一型肝醣儲積症照護手冊之

更新。 

執行方法 

  透過本計畫持續新增國內罕見遺傳疾病資料庫內容，定期彙整國內外醫學遺傳相關

訊息，分享台灣本土遺傳諮詢案例經驗，由國內各相關醫療科別醫師及遺傳諮詢師進行

線上遺傳諮詢及衛教；同時，亦即時更新國內遺傳檢驗資訊，並提供網頁介面做為學術

研究平台，藉此提升【罕見遺傳疾病一點通】網站的實用價值。在網站維護方面，除定

期維護網站之穩定性，改善各頁面功能，亦透過線上問卷調查對網站之效益進行評估。

另外，藉由專科醫師之討論及審核，著手於衛教文章之翻譯、專書及手冊之更新。 

主要成果與發現 

  本年度針對【罕見遺傳疾病一點通】網站架構做大幅度的改版，除了提供使用者更

容易操作的介面外，程式語言的改寫也大大的提升管理員於後台維護網站的便利性。此

外，也針對台大醫院資訊室對於網頁的建議，如:好站連結若離開原網域的提醒視窗及

於 e 政府搜尋時本網頁的分類連結等作一系列的修正改善。本網站提供之內容部分，包

括疾病介紹、診斷項目及遺傳疾病檢驗與送檢相關表單下載服務，方便民眾及遺傳諮詢

相關人員使用。截至 2013 年 12 月 15 日為止，罕見遺傳疾病資料庫已編譯 262 種疾病

之相關介紹，匯整醫學新知 68 篇文章、相關新聞 167 筆，並已分享 62 篇門診諮詢案例

紀錄。其中今年新增了 7 篇遺傳疾病文章於資料庫中，完成了 7 篇醫學新知、相關新聞

42 筆並分享 6 篇門診諮詢案例。近來與罕見遺傳疾病相關報導數量不多，且在搜尋相

關新聞時，發現許多尚待證實的報導，未將其列入於網站，除此之外，疾病資料庫、醫

學新知及門診案例皆順利的完成預期進度。在線上諮詢方面，回覆本網站及電子郵件共

計 323 筆留言。另外，今年完成共計 7 篇國際龐貝氏症組織衛教文章並更新罕病專書及

第一型肝醣儲積症照護手冊。 

結論與建議 

  本計畫秉持遺傳醫療及諮詢服務熱忱，整合國內外相關專家學者之專長，結合資訊

人才，長期一貫的服務。藉由本計畫，得以提升國內罕見遺傳疾病資料庫的質與量，使

中文遺傳疾病資料更臻完備，並協助對遺傳疾病有疑問之民眾，於最短時間內取得客

觀、專業的答覆；本網站長期維護，疾病資料庫功能之擴充，提升線上諮詢服務，相關
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衛教表單及手冊的更新，為提供罕見疾病家庭最適切的醫療照護資源不可或缺的一管

道。 

關鍵詞：遺傳疾病、線上遺傳諮詢、罕見疾病資料庫、罕見遺傳疾病一點通 
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二、英文摘要： 

Introduction 

  Due to the efforts made by Taiwan Foundation For Rare Disorders (TFRD), rare diseases 

and inherited conditions have drawn more and more attention in Taiwan. To improve the 

service of Chinese version genetic diseases database and online genetic counseling, the group 

of Department of Medical Genetics in National Taiwan University Hospital carried out the 

project of “An online database and genetic counseling service for rare diseases” via the 

“Genes-at-Taiwan” website in 2013. In this year, besides the “Genes-at- Taiwan” website, we 

also focus on translation for the educational handout for Pompe; revising the rare disease 

books and the brochure of glycogen storage disorder I (GSDI). 

Methods 

  We invited several medical specialists to collect the latest information of rare genetic 

disorders and medical genetics and write articles on the “Genes-at-Taiwan” website. The 

mimic case reports of genetic counseling were shared as well. Furthermore, we provide 

simple genetic counseling online and reply rapidly. Meanwhile, we collected and rearranged 

information of genetic examination in Taiwan, and provide this website as a platform for 

questionnaire study. We maintain our website regularly and make online-user-survey to 

provide a stable and practical service. The educational handout for Pompe, the rare disease 

books, and the brochure of GSDI is provided after reviews. 

Results 

  In this year, we dedicate in building new version of “Genes-at-Taiwan”. It not only 

provides a friendly interface for users but also makes website managements easier for 

administrators. So far, our disease database has been gathering translated articles in 262 

diseases, with 68 reviews, and 167 pieces of news. Among these, 7 rare disease, 7 reviews, 

and 42 pieces of news has been completed this year. In addition, we invited geneticists and 

genetic counselors to answer 323 questions about rare genetic diseases. We have also 

translated 7 educational handouts for Pompe, renewed rare disease books, and the brochure of 

GSDI this year. 

Conclusion and Discussion 

  In accordance with this project, we could promote the quantity and quality of our Chinese 

Rare Diseases Database significantly and provide much credible and professional online genetic 

counseling service in our website. Long term maintenance for “Genes-at-Taiwan”, and the latest 

related information providing are necessary for rare genetic disease society of Chinese. 

 

Keywords: genetic disease, on-line genetic counseling, rare disease databank, Genes-at-Taiwan 
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三、本文  

1. 計畫背景及目的 

  罹患罕見疾病的患者及其家庭成員，於初診時往往不知所措，急需醫護人員提

供協助，以獲取各項相關資源，進一步認識並因應所患疾病。罕見疾病在財團法人

罕見疾病基金會 (以下簡稱罕病基金會) 的努力下，雖已廣為國人所知，但因罕見疾

病種類繁多，症狀極為複雜，發生率又極低，國內目前罕見疾病資訊的提供管道相

當有限，在在突顯國內建置罕見遺傳疾病資料庫與遺傳諮詢服務的迫切與重要性。 

  隨著網路科技的發達與進步，利用網路搜尋資料乃當前主流，為最便捷的資訊

交流與知識取得方式。台大醫院基因醫學部於民國 91 年起執行行政院衛生署國民健

康局「遺傳疾病諮詢服務窗口」計畫，三年內奠定罕見遺傳疾病資料庫的基本架構；

接著於民國 94 年建構【罕見遺傳疾病一點通】網站 (以下簡稱本網站)，在罕病基金

會的支持下，數年來持續執行「罕見遺傳疾病資料庫與線上諮詢服務」計畫 (以下

簡稱本計畫)，以建置中文化罕見遺傳疾病資料庫並提供線上諮詢服務為目的。除了

持續維持及擴充本網站的資訊內容與服務，也陸續與罕病基金會合作編撰罕見疾病

專書《認識罕見疾病》，翻譯罕見疾病相關文章，及編著多本罕見疾病照護手冊，

協助罕病基金會建立罕見疾病資源中文化的理想。 

  本年度之計畫執行模式即是以持續推展遺傳疾病資料庫中文化、線上遺傳諮詢

服務，及提供罕見遺傳疾病患者醫療照護資訊為目的，預期完成之主要內容包括： 

(1) 罕見遺傳疾病資料庫之建構改版 

將網頁改版，汰換老舊程式語言，使網站運作更加順暢。 

增加罕見遺傳疾病之相關介紹；增加遺傳諮詢門診案例紀錄。 

增加罕見遺傳疾病醫學新知介紹。 

建立本土性之遺傳諮詢門診。 

(2) 罕見疾病線上諮詢服務 

     持續提供線上諮詢服務。 

     持續提供病友團體及相關醫療資訊的轉介。 

(3) 衛教資料編撰 

翻譯國際龐貝氏症組織相關衛教文章。 

編修罕病專書。 

編修第一型肝醣儲積症照護手冊。 

透過具體業務之執行，本計畫期能提供民眾及遺傳諮詢從業人員罕見遺傳疾病與遺

傳檢驗、診斷的相關資訊，在最短時間內解答民眾所提出之疑惑，提供民眾及醫護

人員優良的資訊管道，並提升對罕見遺傳疾病患者檢驗相關之服務品質。 

  本計畫以網際網路平台作為資訊提供的媒介，透過國內遺傳醫學專業團隊的協

助，進行罕見疾病衛教資料的翻譯製作，傳達正確、多元的最新遺傳疾病相關知識
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與訊息；此外，藉由網站留言板即時解答民眾對於罕見疾病或遺傳疾病之疑惑，協

助其妥善就醫，尋求相關醫療協助及進一步診斷治療。 

  本計畫的執行期能使醫療專業人員及一般民眾順利取得最新的中文罕見遺傳疾

病知識，有效提供醫療照護相關訊息，使國內罕見疾病患者及其家庭能獲得更為完

善的照護服務。 

 

2. 執行方法 

  近年來透過罕見疾病及遺傳諮詢觀念的宣導與推廣，目前國人對罕見遺傳疾病

已有較多認識，民眾透過網路汲取相關資訊的需求也日漸提升。因此，透過網際網

路提供國人正確且客觀的醫護專業資訊，乃現今資訊洪流時代一項刻不容緩的重要

任務。本計畫秉持一貫專業客觀的態度，透過簡明的文字敘述來介紹艱澀難懂的罕

見遺傳疾病，確保相關內容能為一般網頁瀏覽者所理解。執行上以【罕見遺傳疾病

一點通】網站做為主要資訊提供媒介，內容分為四大部分：(1)罕見遺傳疾病資料庫；

(2) 罕見遺傳疾病線上諮詢；(3) 支援罕病基金會諮詢問題回覆；(4) 網站使用者滿

意度調查統計分析。今年除了網站功能性的維持及內容的更新外，也著手於衛教資

料的編撰。 

2.1. 網站之建構 

2.1.1. 網域名稱： 

www.genes-at-taiwan.com.tw/genehelp/Default.asp。考量網址名稱使用方

便性與記憶性，本網站持續使用現有網址，以保有過去經營成果，利於

目標族群記憶與使用，並能有效提高搜尋引擎辨識度，增加網站的曝光

率。 

2.1.2. 網站主機： 

採租用智邦虛擬主機服務，每週網站資料備份，確保系統穩定及網站安

全控管。 

2.1.3. 網站建置與維護工具： 

網站以 Microsoft Visual Studio .Net 為平台，撰寫新的網頁，建立便利的

後台管理系統。 

2.2. 網站內容及例行性維護工作項目 

2.2.1. 網站內容維護及新增： 

以維持現有網頁架構為主要目標，維護疾病資料內容之正確性、有效性

及適切性。現有網站架構建置內容說明如下，本網站之經營即是在此架
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構下每日檢視並逐步更新維護。 

2.2.1.1. 首頁中清楚標示本網站服務內容，頁面中間區塊呈現「疾病資

料庫」及「線上諮詢」等主要服務功能，並顯示最新上傳之疾病

資料介紹與最新回覆之遺傳諮詢內容，讓網頁瀏覽者一進入本網

站首頁便能清楚本網站的服務特色。 

2.2.1.2. 頁面中上側為功能列選項，包括首頁、疾病資訊、線上諮詢、

問卷調查、學術研究、遺傳檢驗，最末則在聯絡我們選項中提供

本網站聯絡人之電子郵件信箱。 

2.2.1.3. 右上角友好連結包括罕病基金會 (www.tfrd.org.tw/tfrd/) 及台

大醫院基因醫學部  (www.ntuh.gov.tw/gene/default.aspx) 首頁連

結，並可於搜尋列快速查詢本網站內容。 

 

2.2.2. 網站現有功能及執行內容列表 

頁 面 

功 能 
內 容 說 明 執 行 內 容 

首 頁 (1) 上方區塊：網站標題、友

好連結、網站檢索功能。 

(2) 右上方區塊：疾病資訊、

線上諮詢、問卷調查、學

術研究、遺傳檢驗等。 

(3) 中間區塊 : 顯示最新疾

(1) 進行首頁頁面區塊分佈
重整。方便使用者能更快
速的選擇需要的服務選
項。 

(2) 不定期維護網站檢索功
能。 
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病資料及線上諮詢。 

(4) 下方區塊：網站聯絡方

式、醫療機構網際網路資

訊管理辦法聲明、隱私及

資訊安全政策。 

疾 病 

資料庫 

疾病介紹內容包括病因學、

疾病發生率與再發率、臨床

表徵與症狀、遺傳模式、醫

療與營養照護、心理諮商與

社福資訊、資源轉介訊息等

各項說明，並建立與罕病基

金會的罕病分類連結。 

根據政府公告新增罕見疾病

名單，或國內外最新資訊，邀

請專家撰稿，新增遺傳疾病文

章介紹，本年度新增 7 篇。 

遺 傳 

檢 驗 

提供各項遺傳疾病檢驗資

訊、檢驗費用、檢體運送需

知、結果報告時間、檢驗單

位聯絡資訊等內容。 

定期更新各項檢驗資料，定
期檢視資料之有效性，方便
民眾及相關醫療單位查詢。 

案 例 

分 享 

邀請遺傳諮詢師與讀者分享

罕見疾病或遺傳疾病個案諮

詢及照護經驗。 

本年度新增 6 篇門診諮詢案

例。 

醫 學 

新 知 

刊載於【醫學新知】分頁之

上半頁面，內容為與遺傳疾

病相關之醫學新知，並可於

標題方格上連結至舊資料儲

存頁面。 

定期延請遺傳諮詢相關臨床

及檢驗專家，選讀並翻譯新

近國際研究之醫學期刊，經

遺傳專科醫師審稿後刊登，

本年度新增 7 篇醫學新知。 

最 新 

消 息 

刊載於【醫學新知】分頁下

半頁面，內容為提供最新罕

見遺傳疾病相關新聞訊息及

活動。以網路搜尋的方式搜

尋新聞資料，獲相關網站單

位同意轉載後，即時提供罕

見遺傳疾病相關新聞與活動

訊息，刊載於最新訊息頁

面，讓瀏覽者以最快的速度

獲知相關新聞。 

(1) 收集遺傳醫學相關新聞

及活動，登載相關醫藥新

聞，每月 3~4 則。 

(2) 本年度持續不定期新增

罕見遺傳疾病相關新聞

訊息及活動，包括國內外

相關遺傳醫療新聞、政府

相關公告、遺傳醫療研討

會資訊、病友團體活動

等。 
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線 上 

諮 詢 

提供網站瀏覽使用者醫療問

題提問管道，各問題皆由本

計畫專業遺傳諮詢醫療團隊

負責回覆。 

(1) 每日檢視線上諮詢問

題，依問題情況與難易程

度在 1~3 日 (不含假日) 

內由相關遺傳醫療各領

域專家回答。今年度共協

助 103項次的線上諮詢內

容。 

(2) 遺傳諮詢標題相同者，會

被自動歸成一類，方便民

眾於諮詢時也能參閱日

前的諮詢內容。 

問 卷 

調 查 

爲了解使用者對本網站各項

服務功能之使用習慣，以及

對網站頁面功能操作及內容

的滿意程度，以線上多功能

統計軟體及線上問卷調查的

方式了解使用者的需求，加

強網站各項功能與服務。 

定期統計分析相關資料，回

饋做為網站日後修改的參

考，以提升網站功能。 

學 術 

平 台 

提供作為罕見疾病或遺傳疾

病相關學術研究之問卷調查

收案平台。 

今年承接 102 年罕見疾病基

金會計畫「建立第一型肝醣

儲積症飲食控制方針」，藉

由此網路介面作為詢問第一

型肝醣儲積症病友或家長，

使用生玉米粉的感想。 

   

2.3. 罕見遺傳疾病資料庫 

  本計畫致力於罕見遺傳疾病中文化的深耕工作，疾病資料的新增與建置來自於

國際主流疾病資料庫 (如 GeneReviews、OMIM、Genetics Home Reference、eMedicine

等) 之近期文獻或期刊所載最新之研究論文、回顧，並彙整本網站既有疾病資料、

罕病基金會疾病分類介紹、罕病基金會所出版疾病宣導單張之各類疾病，進行疾病

資料的撰寫，內容包括疾病概要簡介、病因學 (致病機轉)、疾病發生率與再發率、

臨床表徵與症狀、遺傳模式、診斷原則、治療原則、照護原則 (醫護與營養照護)，

以及心理諮商、社福資源轉介等各面向的訊息，由相關專科醫師審稿，必要時延請

相關醫護人員針對各疾病的需求(例如營養需求)撰寫適切的照護指引，搜尋整理社福

資源，以豐富疾病介紹之內容，讓網頁瀏覽者能得到整合的全面性疾病資料，達到

資源連結的目的。疾病項目之新增以國民健康局公告之罕見疾病病類及罕病基金會

服務之病類為選定原則，優先編譯。 
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  本計畫另延請國內遺傳諮詢、臨床或檢驗科相關專家，選讀並翻譯新近國際研

究之醫學期刊，經遺傳專科醫師審稿後刊登於［醫學新知］功能分頁，做為民眾或

相關專業人員查閱國際上目前於罕見遺傳疾病檢驗及治療相關研究成果之最佳管

道。除了提供當前全球最新的各項疾病資料，本計畫亦定期彙整本網站線上諮詢服

務所累積的問答經驗及內容，彙整為疾病問答集，方便有相同疑問的網頁瀏覽者進

一步查詢參考。另一方面，由遺傳諮詢師提供門診實際案例分享，將經過匿名及改

寫的個案故事刊登於［門診案例］功能分頁，透過實際的醫病經驗讓民眾更能理解

該疾病的看診歷程，亦可做為本土性的遺傳諮詢指引，提供遺傳諮詢人員工作經驗

的參考。［遺傳檢驗］功能分頁則提供國內外遺傳疾病檢驗相關訊息與送檢需知，

設置相關表單下載連結，提供民眾參考，方便相關醫療人員使用。 

2.4. 遺傳疾病線上諮詢服務 

  本計畫長期以客觀的角度提供民眾罕見遺傳疾病的線上諮詢服務。此項服務主

要透過［線上諮詢］網站公開留言板作為互動平台，另外，因應個資法的施行，線

上留言網頁瀏覽畫面，只顯示主旨、時間、諮詢內容等欄位，寄件者 email 資訊僅在

網站管理後台可以顯示。若留言者有不便公開其留言之考量，亦可依其意願選擇使

用電子郵件方式諮詢。所有問題都由國內遺傳專科醫師及遺傳諮詢師即時回覆，提

供病患及其家庭最適切的疑難解答。 

2.5. 學術研究問卷收案平台 

  在首頁中間區塊最顯著的位置顯示目前正在進行之問卷收集資訊，有興趣的民眾

可以至問卷調查網頁閱讀邀請函，同意參加研究的民眾可逕於線上下載問卷檔案填

寫，完成後以 e-mail 方式寄到本網站服務信箱。透過［學術研究］功能分頁，本計畫

期能進一步與罕病基金會合作，協助致力於罕見遺傳疾病相關學術研究的學生或學

者，進行研究問卷之收集。今年承接罕見疾病基金會計畫「建立第一型肝醣儲積症飲

食控制方針」，藉由此網路介面作為詢問第一型肝醣儲積症病友或家長，使用生玉米

粉的感想。 

2.6. 網站使用者滿意度調查 

  使用 Histats 流量統計系統，此軟體可統計單日不同時段之瀏覽人次，並可在網

頁中顯示即時統計資訊，如目前線上人數、今日訪客數、網頁瀏覽次數、累計網頁瀏

覽次數等，也能追蹤不同國家之瀏覽人次，藉此分析作為本網站服務的評估與改進參

考指標。 

2.7. 衛教資料編撰 

2.7.1. 翻譯國際龐貝氏症組織相關衛教文章: 國際龐貝氏症組織出版相關書籍，
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提供患者及家庭成員能更了解此症以及如何進行照護。出版品除了英文版外，目

前也廣被翻譯成其他國家的語言。有鑑於華人世界的龐貝氏症發生率較其他國家

為高，而且國內對於龐貝氏症的醫療乃國際知名，今年與罕病基金會合作，協助

翻譯國際龐貝氏症組織出版之相關文章，並請國內小兒遺傳學專科醫師幫忙審

稿。 

2.7.2. 編修罕病專書: 本部與罕病基金會合作編撰<認識罕見疾病>一書上下冊，

分別於 98 年及 99 年分別出版第一刷。此專書乃國內罕見疾病相關重要中文參考

書籍，由於索求者眾，一刷以近乎用罄，故今著手於初版第二刷。今年藉此機會，

加入今年來罕病新的研究進展，包括新發現的致病基因與治療的新進展，提供國

人最新的知識。 

2.7.3 編修第一型肝醣儲積症照護手冊: 罕病基金會於民國 92 年 6 月出版第一型

肝醣儲積症照護手冊。由於此手冊出版迄今已經 9 年，參考國外照護手冊及國內

小兒科遺傳科醫師的建議，更新部分手冊內容，提供實用資訊供家長參考。 

 

3. 執行成果 

3.1. 建置線上罕見遺傳疾病中文資料庫 

  在本網站的中文遺傳疾病資料庫中，我們致力於建置淺顯易懂的中文化疾病介

紹，透過簡明的文字敘述，以專業客觀的態度向一般大眾介紹複雜的罕見遺傳疾病。 

       3.1.1. 增補疾病資料庫之內容  

      本 網 站 ［ 疾 病 資 料 庫 ］ 網 址 為

www.genes-at-taiwan.com.tw/genehelp/dbIndex.asp，本年度共計新增 7 篇疾病資料，新

增項目之中∕英文疾病篇名、網址及呈現方式如下： 

                (1) 單純性半邊肥大/Isolated Hemihypertrophy (Hemihyperplasia), IH 

http://www.genes-at-taiwan.com.tw/genehelp/database/Disease/IH_20130220.htm 
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             (2) 窒息性胸廓發育不良/Jeune Thoracic Dystrophy 

http://www.genes-at-taiwan.com.tw/genehelp/database/disease/Jeune_Thora

cic_Dystrophy_0515_1.html 

 

 

(3) 低磷酸酯酶症/ 

Hypophatasiahttp://www.genes-at-taiwan.com.tw/genehelp/article.html?articl

eID=Hypophosphatasia&submenuIndex=0 

 

 

            (4) 丙型干擾素受體 1缺陷/ Interferon-γ receptor 1 (IFNGR1) deficiency 

http://www.genes-at-taiwan.com.tw/genehelp/article.html?articleID=Interfer

on-%25CE%25B3%2520receptor%25201%2520%28IFNGR1%29%2520de

ficiency&submenuIndex=0 
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               (5)  Nager症候群/ Nagar 

syndromehttp://www.genes-at-taiwan.com.tw/genehelp/article.html?article

ID=Nager%2520syndrome&submenuIndex=0 

 
 

              (6)戊二酸血症第Ⅱ型/ Glutaricaciduria type 

IIhttp://www.genes-at-taiwan.com.tw/genehelp/article.html?articleID=Gl

utaric%2520aciduria%2520type%2520II&submenuIndex=0 
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             (7) 肢帶型肌肉失養症第 2A，2B，2D型/ Limb-girdle muscular dystrophy 

type 2A, 2B, 2D 

http://www.genes-at-taiwan.com.tw/genehelp/article.html?articleID=Limb-g

irdle%2520muscular%2520dystrophy%2520type%25202A%2C%25202B%

2C%25202D&submenuIndex=0 

 

3.1.2.  增加遺傳門診諮詢案例紀錄 

遺傳門診諮詢案例紀錄為國內重要的臨床應用參考，對於病友、家

屬及遺傳諮詢從業人員之教育皆屬切身且珍貴的資源。案例紀錄之刊登

內容均採化名，並附有繪製詳盡之家族圖譜，以故事性描述來記錄個案

發病經歷及求診過程，包括家族史、疾病歷程、遺傳諮詢門診的就醫及

轉介過程，並進一步探討遺傳諮詢所衍生的各項議題，或附加疾病相關

介紹。 

  本年度總計刊登篇數為 6 篇，新增之疾病中英文名及執行成果如

下，詳細內容可參考罕見遺傳疾病一點通網站［門診案例］分頁，網址

為 www.genes-at-taiwan.com.tw/genehelp/database/case/record.asp。 
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(1) 尼曼匹克症 C 型∕Niemann-Pick Disease Type C, NPC 

http://www.genes-at-taiwan.com.tw/genehelp/article.html?articleID=

%25E5%25B0%25BC%25E6%259B%25BC%25E5%258C%25B9

%25E5%2585%258B%25E7%2597%2587C%25E5%259E%258B

%2520%28Niemann-Pick%2520Disease%2520Type%2520C%2C%

2520NPC%29&submenuIndex=1 

 

(2) 窒息性胸廓發育不良∕Jeune Thoracic 

Dystrophyhttp://www.genes-at-taiwan.com.tw/genehelp/article.html

?articleID=%25E7%25AA%2592%25E6%2581%25AF%25E6%25

80%25A7%25E8%2583%25B8%25E5%25BB%2593%25E7%2599

%25BC%25E8%2582%25B2%25E4%25B8%258D%25E8%2589%

25AF%2520%28Jeune%2520Thoracic%2520Dystrophy%29&subm

enuIndex=1 
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(3) 裘馨氏肌肉萎縮症∕Duchenne muscular dystrophy：

http://www.genes-at-taiwan.com.tw/genehelp/article.html?articleID=

%25E8%25A3%2598%25E9%25A6%25A8%25E6%25B0%258F%

25E8%2582%258C%25E8%2582%2589%25E8%2590%258E%25

E7%25B8%25AE%25E7%2597%2587&submenuIndex=1 

 

 

(4) 心因性猝死∕Sudden Cardiac 
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Deathhttp://www.genes-at-taiwan.com.tw/genehelp/article.html?arti

cleID=%25E5%25BF%2583%25E5%259B%25A0%25E6%2580%

25A7%25E7%258C%259D%25E6%25AD%25BB&submenuIndex

=1 

 

 

(5) 平衡性複雜型染色體轉位/ reciprocal translocation, inversion, 

insertion 

http://www.genes-at-taiwan.com.tw/genehelp/article.html?articleID=

%25E5%25B9%25B3%25E8%25A1%25A1%25E6%2580%25A7%

25E8%25A4%2587%25E9%259B%259C%25E5%259E%258B%25

E6%259F%2593%25E8%2589%25B2%25E9%25AB%2594%25E8

%25BD%2589%25E4%25BD%258D&submenuIndex=1 
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(6) 亞伯氏症候群∕Apert syndrome 

http://www.genes-at-taiwan.com.tw/genehelp/article.html?articleID=

%25E4%25BA%259E%25E4%25BC%25AF%25E6%25B0%258F

%25E7%2597%2587%25E5%2580%2599%25E7%25BE%25A4&s

ubmenuIndex=1 

 

3.1.3.  增加罕見遺傳疾病相關訊息及醫學新知介紹 

                  本計畫持續關切各報章雜誌及新聞媒體之醫學遺傳疾病相關新聞，與    

                相關科技研究網站所發佈的新聞新知，取得該單位同意轉載後，於［醫學  

                新知］網站分頁上發佈為「最新訊息」，以提供網頁瀏覽者當前遺傳疾病 

                的相關時事。我們秉持尊重原單位著作權之原則，於各則訊息註明更新時 

                間、轉載單位、原撰文者等資訊，並可於網站連結選項中，直接連結至發 

                佈訊息的原頁面。本年度 1 至 11 月共計刊登 42 則最新訊息，瀏覽網址為  

                www.genes-at-taiwan.com.tw/genehelp/sense.asp。 
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  此外，為增加罕見遺傳疾病醫學新知介紹，本計畫定期翻譯國際遺

傳醫學期刊內容，經遺傳專科醫師與專家編修及審閱後，同樣刊登於［

醫學新知］分頁。內容以簡單的文字來涵蓋疾病治療的最新趨勢、醫藥

新知、基因變異相關研究、生物科技等訊息，除提供網站閱覽者最新的

國際性醫學新知外，亦可作為一般大眾了解遺傳醫學領域新近研究發展

之最佳管道。本年度共計刊登 7 篇醫學新知，篇名及瀏覽網址詳列如下。 

(1) 酵素補充療法對龐貝氏症成年患者存活率之影響:國際前瞻性觀察    

研究結果 

 

(2) 美國加州大學洛杉磯分校(UCLA)幹細胞研究人員治療罕見遺傳神     

經疾病的進展 

                 

  (3) 酬賞與大腦前額葉神經迴路對食慾與飽足感的重要性：小胖威利症    

vs單純性肥胖 

 

 (4) 以酵素替代療法治療黏多醣第二型的重症患者五年的法國經驗 
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 (5) 睡眠障礙對唐氏症患者執行功能的影響 

 

  (6) 以非侵入性透過母體血漿的深度定序的方式檢測胎兒子染色體異

常狀況 

 

  (7) 平衡三染色體二十一基因劑量之研究 

 

                         

3.2. 罕見遺傳疾病諮詢服務 

3.2.1. 【罕見遺傳疾病一點通】線上諮詢服務 

  本計畫線上諮詢服務是由遺傳專科醫師或遺傳諮詢專業人員定期

注意本網站［線上諮詢］留言板上之留言問題，秉持專業及適當的遺傳

諮詢原則，即時解答民眾在醫學遺傳領域或罕見遺傳疾病方面的疑問，

提供快速、客觀的衛教訊息，以通俗化的文字為民眾解答，並建議醫療

轉介的方向，協助個案與相關病友團體取得聯繫，或轉介個案至適當科

別就診。 

  民眾若不願個人資料曝光於網際網路，亦可利用電子郵件提問，提

供民眾另一諮詢管道。本網站留言板也同時設計了資訊安全保護措施，

將留言者的電子郵件帳號部分隱藏，僅網站管理員 (遺傳諮詢師) 有權

限獲得此項資訊，以針對需透過電子郵件回覆較為適當的線上留言個案

進行回覆。本年度 1 月 1 日至 12 月 15 日累計已有 103 筆線上諮詢案件，
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其中透過線上留言達 81 筆，佔總諮詢案件數的 79%，因應個資保護，

線上留言諮詢僅會顯示發問者的暱稱、發問標題內容及回覆。 

 

  提問與回覆之內容涉及診斷 (21%)、治療 (22%)、遺傳諮詢(19%)、

就醫資訊 (5%)等各個層面。為了能即時解答民眾之疑慮，緩解其焦慮

不安的心情，於本網站［線上諮詢］留言板詢問之問題皆盡可能於當天

或 2~3 天內回覆，本年度回覆之效率整理如下： 

回覆效率 當天回覆 1 天內回覆 2~3 天內回覆 4 天以上 

篇數 17 42 36 8 

(百分比) (17%) (41%) (35%) (7%) 

      3.3.   國內遺傳檢驗訊息 

  本計畫透過［遺傳檢驗］網站分頁，持續更新目前國內及國外相關遺傳檢驗之檢

驗機構、送檢流程等訊息，提供國內、外各醫療團隊更方便且具整合性的檢驗資訊查

詢。 

      3.4.  學術研究問卷收案平台 

  102 年度 8 月起，台大醫院基因醫學部與罕見疾病基金會合作，利用【罕見遺

傳疾病一點通】網站為收案平台，協助<建立第一型肝醣儲積症飲食控制方針>計畫，

希望能了解第一型肝醣儲積症患者或家長對使用生玉米粉的感想。於一點通首頁中

間顯著區塊，提供相關研究訊息。 
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  藉由此模式，未來我們能進一步與罕見疾病基金會合作，進行罕見遺傳疾病相

關之學術研究問卷收集及宣傳，以協助罕見遺傳疾病相關研究的進行。期待未來能

有進一步的國際合作機會，能更及時並完整地獲得國際最新罕見遺傳疾病相關資源

並翻譯彙整，使本網站成為罕見遺傳疾病中文資料庫之主流。 

3.5.  網站管理與維護 

   3.5.1. 網站版面功能更新與維護 

  本年度上半年已大幅改善前一年度駭客蓄意留言問題，目前持續與網頁資訊工程

師討論，透過網站後台之程式設計，加強網站之程式功能，討論於本網站新增 Facebook

粉絲專頁連結、RSS 閱讀器及友善列印等功能的執行時程。本年度已新增疾病資料庫

友善列印功能，並建立【罕見遺傳疾病一點通 Facebook 粉絲專頁】，礙於本網站後

台程式歷年來所累積的問題，及本年度經費有限，明年預計將本網站之後台進行大幅

改版，改版後將陸續新增相關功能，如 RSS 閱讀器等。 

 罕見遺傳疾病一點通 Facebook 粉絲專頁除了針對原【罕見遺傳疾病一點通】網站

之管理維護，為了增加本網站的能見度與點閱率，使罕見遺傳疾病相關資訊能更普

及，提供民眾另一資料查詢的管道，並推廣傳達罕見遺傳疾病相關知識，本年度新增

當前民眾使用率最高之社群網站 Facebook 粉絲專頁，提供罕見遺傳疾病最新訊息與

醫學新知等資訊。此外，亦與行政院衛生署國民健康局遺傳疾病諮詢服務窗口討論交

換網站連結之細節，已達到網頁資源交流之目的，提供全球華文閱覽者更便捷的網頁

資源搜尋管道。 

  【 罕 見 遺 傳 疾 病 一 點 通 facebook 粉 絲 專 頁 】 之 專 屬 網 址 為

www.facebook.com/GenehelpTaiwan，透過系統內建之統計資料，可見此專頁之瀏覽者
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遍及台灣、中國、日本、東南亞 (如馬來西亞)、美國、加拿大、歐洲 (如瑞典、法國、

英國)、布吉納法索等地，確實達到推廣【罕見遺傳疾病一點通】網站的功效，以服

務全球各地有中文罕見遺傳疾病資訊閱覽需求的民眾。 

 

3.5.2. 網頁經營成效統計分析 

  本網站利用 Histats 網頁統計分析軟體進行目前線上人數、今日訪

客數、網頁瀏覽次數、累計網頁瀏覽次數之數據統計，此軟體也能追蹤

全球不同地區之瀏覽次數，本計畫以此統計結果做為網站服務的評估與

改進參考指標。 

  2013 年 1 月至 11 月累計訪客人數共 21,881 瀏覽人次，比較 2012

年同期累計訪客人數 18,743.瀏覽人次，點閱率有所提升。全球各地區

瀏覽人次，發現本網站之瀏覽者以台灣 (Taiwan)、大陸 (China)、香港 

(Hong Kong)、澳門 (Macao)、美國 (United States)、澳洲 (Australia)、

馬來西亞(Malaysia)、日本 (Japan) 及加拿大(Canada)等地區之華語使用

者為大宗，統計分別列於表一及圖一。 
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表一、【罕見遺傳疾病一點通】2013 年 1-11 月累計訪客人次及百分比    

(累積訪客前 30 名的國家) 

 

 

       

 

      圖一、【罕見遺傳疾病一點通】2013 年 1-11 月累計訪客資訊 

 

          3.5.3. 網站使用者滿意度調查 

  為了解本網站使用者的人口學組成，以及對本網站各項服務功能之

使用習慣，我們利用問卷填答方式，調查使用者對網站頁面功能操作及
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網站內容的滿意程度，進行描述統計分析，針對 45 份所收集的問卷調

查結果使用百分比來表示。結果顯示，大部分的網頁瀏覽者為女性 

(73.3%)，年齡約在 21~50 歲間 (86.7%)，教育程度在大專以上 (95.5%)，

以居住在台灣北部的使用者最多 (75.5%)；網頁使用者的職業分配平

均，以從事醫藥、商、家管、服務業等工作類別為主 (58.6%)。使用網

頁次數在 5 次以上者佔 55.5%。46.6%之網頁瀏覽者是透過網路搜尋得

知本網站 (詳附錄一)。而無論在網頁的操作使用或網頁的內容方面，使

用者大都表示滿意(詳附錄二)。【罕見遺傳疾病一點通】於今年大幅改

版後，使用者於網頁操作使用及內容滿意度，平均皆較 2012 年網站滿

意度來得高，其中表示很滿意及非常滿意的比例相較於去年平均

32.8%，今年約多出一倍的百分比(67.34%)(詳附錄三)。 

3.6.  衛教資料編撰 

3.6.1. 翻譯國際龐貝氏症組織相關衛教文章: 國際龐貝氏症組織出版相關書籍，

提供患者及家庭成員能更了解此症以及如何進行照護。今年與罕病基金會合作，

協助翻譯國際龐貝氏症組織出版之相關文章，並請國內小兒遺傳學專科醫師幫忙

審稿，共完成七篇，包括了: Medical Progression in Pompe Disease、Having Children 

When You Have Pompe Disease、The Signs and Symptoms of Pompe Disease、The 

Emotional Impact of Pompe Disease、Exercise and Physical Therapy、Getting the right 

care for Pompe disease、Breathing problems in Pompe Disease。原預定翻譯之文章

Nutritional and Dietary Therapy，由於國外已有中文翻譯，因此並不列入已翻譯文

章之篇數。 

3.6.2. 編修罕病專書:罕病專書上下冊於今年上半年，參考 Genereviews，將原內

容中加入今年來罕病新的研究進展，包括新發現的致病基因與治療的新進展，提

供國人最新的知識。 

3.6.3 編修第一型肝醣儲積症照護手冊: 主要爭對手冊中的第二章疾病面面觀及

第三章問與答提供內容編排的調整及資訊的更新。其中第二章針對患者之飲食建

議及遺傳諮詢部分，作內容的更新及更詳盡的敘述。第三章問與答部分，針對罕

見疾病醫療補助申請、罕見疾病藥物專案進口申請及如何申請重大傷病卡提供內

容的更新。已將更新紙本繳交給罕病基金會作進一步的審核及建議。 
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    4.  結論與建議 

  未來本計畫除持續提供線上諮詢服務，並計畫與罕見疾病基金會合作，翻譯國

際組織衛教文章，亦協助疾病照護手冊的更新改版，以落實服務罕見疾病患者的宗

旨。我們亦希望本網站能提供予更多罕見及遺傳疾病相關學術研究進行問卷之收

集，並協助罕病基金會蒐集、彙整問卷資料。 

  藉由本計畫的執行，國內罕見疾病之防治工作將在罕病基金會的支持下永續進

展，並提供民眾正確的罕見遺傳疾病知識，本計畫之罕見遺傳疾病資料庫及線上諮

詢等服務，期能成為罕見疾病及遺傳諮詢服務工作中一項重要且不可或缺的環節。 
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附錄一、【罕見遺傳疾病一點通】網站人口學資料描述統計分析 

人 口 學 變 項 百分比 

性別 男 26.6% 

女 73.3% 

年齡 15 歲以下 0% 

16~20 歲 0% 

21~30 歲 35.5% 

31~40 歲 28.8% 

41~50 歲 22.2% 

50 歲以上 13.3% 

教育程度 識字∕小學 0% 

國 (初) 中∕高中 (職)  4.4% 

專科∕大學 40% 

研究所以上 55.5% 

職業別 醫藥 57.7% 

軍警 0% 

公教 4.4% 

工 0% 

商 6.6% 

家管 13.3% 

自由業 2.2% 

服務業 4.4% 

學生 6.6% 

農林漁牧業 0% 

無業，已退休 2.2% 

無業，待業中 2.2% 

所在地 其他國家 2.2% 

中國大陸 2.2% 

台灣離島 0% 

台灣東部 4.4% 

台灣南部 8.8% 

台灣中部 6.6% 

台灣北部 75.5% 

使用網頁次數 1 次 45.5% 

2~3 次 20% 

4~5 次 6.6% 

5 次以上 55.5% 
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未曾使用 2.2% 

網站得知 問卷調查 0% 

醫療人員告知 15.5% 

親友推薦 13.3% 

網路連結 24.4% 

網路搜尋 46.6% 
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附錄二、【罕見遺傳疾病一點通】網站操作及內容滿意度調查結果 

項 

次 

滿意 

程度 

填答百分比 平均 

滿意度 

(百分比) 

疾病 

資料庫 

遺傳 

檢驗 

線上 

諮詢 

門診 

案例 

醫學 

新知 

【
網
頁
的
操
作
使
用
】 

非常 

滿意 

51.1% 42.2% 37.8% 33.3% 37.8%      40.4%      

很滿意 26.7% 26.7% 26.7% 28.9% 28.9% 27.6% 

滿意 22.2% 26.7% 35.6% 35.6% 31.1% 30.2% 

尚可 0 4.4% 0 2.2% 2.2% 1.8% 

十分 

不滿意 

0 0 0 0 0 0 

【
網
頁
的
內
容
】 

非常 

滿意 

46.7% 37.8% 44.4% 35.6% 44.4% 41.8%      

很滿意 31.1% 28.9% 17.8% 24.4% 22.2% 24.9% 

滿意 22.2% 31.1% 37.8% 40% 33.3% 32.9% 

尚可 0 2.2% 0 0 0 0.4% 

十分 

不滿意 

0 0 0 0 0 0 
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附錄三、【罕見遺傳疾病一點通】2012 年及 2013 年網站操作及內容滿意度調查

比較圖 

 

 

 

網頁操作使用滿意度 

 

 

 

網頁內容滿意度 
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*備註: 核銷金額與核撥金額 74 元之差異，為上半年為完成電腦處理費受領人之

二代健保公提部分，所額外存入計畫的費用。 

 

  102 年度罕見疾病委託學術研究計畫 

(計畫名稱 )罕見遺傳疾病資料庫與線上諮詢服務核銷明細表  

 

計 畫 經 費 項 目 核 撥 金 額 實 支 金 額 備 註 

人事費 $525,712 $523,376 剩餘部分流用至業務費 

業務費 $99,288 

$96,645 電腦處理費 

$1765 稿費與審稿費 

$3288 文具紙張費 

管理費 $75,000 $75,000  

    

    

    

    

    

    

    

    

    

    

    

    

核撥金額

總計 
＄700,000 

核銷金額

總計 
＄700,074 

餘絀 

(退還金額) 
＄0 


