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罕見疾病及罕見遺傳疾病缺陷照護服務辦法草案 

總說明 

為推動醫療服務與照護，增進國人健康並預防罕見疾病，罕見疾病

防治及藥物法(以下稱本法)自八十九年二月九日公布施行至今，歷經於

九十四年一月十九日、九十九年十二月八日、一百零四年一月十四日共

三次修正。其中為加強照顧罕見疾病病人，提供罕見疾病病人與其家屬

充分之疾病資訊及心理支持，以因應疾病對於病人與其家庭之生理及心

理衝擊，並為避免因遺傳因素於家族中發生新個案，爰於一百零四年一

月十四日修正本法第八條第一項，除原規定中央主管機關應派遣專業人

員訪視，告知相關疾病之影響，提供照護諮詢外，並增訂提供心理支持

及生育關懷等服務，並授權中央主管機關訂定提供相關服務之法規命令。 

為符法制，爰就本法第八條第二項之授權訂定「罕見疾病及罕見遺

傳疾病缺陷照護服務辦法」草案，本草案共十一條，其要點如下：  

一、 本辦法訂定之依據。(草案第一條) 

二、 本辦法之服務對象與用詞定義。(草案第二條) 

三、 明定病人或其法定代理人之同意方法及中央主管機關之同意書保存

義務。(草案第三條) 

四、 明定訪視時告知相關疾病影響之應告知事項。(草案第四條) 

五、 明定心理支持、生育關懷、照護諮詢等服務之範圍及方法。(草案第

五條至第八條) 

六、 服務事項應作成書面紀錄並保存之義務。(草案第九條) 

七、 委託相關機構辦理服務事項之授權。(草案第十條) 

八、 本辦法之施行日期。(草案第十一條) 
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罕見疾病及罕見遺傳疾病缺陷照護服務辦法草案 

條文 說明 

第一條 本辦法依罕見疾病防治及藥物法

(以下稱本法)第八條第二項規定訂定之。 

明定本辦法之法律依據。 

第二條 本辦法服務之病人如下： 

一、依本法第七條報告得知者。 

二、中央主管機關接獲或發現具有罕見遺

傳疾病缺陷者。 

前項第二款所稱罕見遺傳疾病缺

陷，指具有源自親代之異常基因，或有自

身之基因突變，可能遺傳至後續世代，致

出現罕見疾病之虞。 

明定本辦法之服務對象以及罕見遺傳疾病 

缺陷之定義。 

第三條 本法第八條第一項所定之同意應以

書面為之。 

前項書面同意書應由中央主管機關

保存五年；必要時，並得以電子方式儲存

之。 

為兼顧病人權益及避免爭議，明定中央主

管機關依本法第八條第一項提供服務，其

同意之意思表示應以書面為之並保存五

年。 

 

第四條 中央主管機關派遣專業人員訪視病

人或其家屬，告知相關疾病之影響時，應

依各該疾病或遺傳缺陷之特性，告知下列

事項： 

一、對生長發育可能之影響。 

二、對生育及其子女可能之影響。 

三、對日常生活可能產生之影響，及生活

環境與飲食之必要限制。 

四、對就學、就業可能產生之影響。 

五、其他對生理、心理及社會健康層面可

能產生之短期、中期或長期之影響。 

明定中央主管機關依本辦法訪視病人或其

家屬，其相關疾病影響之告知義務及應告

知之事項。 

 

第五條 中央主管機關應視個別需要，提供

病人或其家屬下列心理支持服務事項： 

一、疾病適應之增進。 

二、自我認同能力之提升。 

三、家庭及人際關係之增進。 

四、必要之悲傷輔導。 

五、安排病友團體之支持。 

六、其他必要之心理支持服務事項。 

明定中央主管機關依本辦法提供病人或其

家屬心理支持服務之義務及應提供之事

項。 

 

第六條 中央主管機關應視個別需要，及各

該疾病或遺傳缺陷之特性，提供病人或其

家屬下列生育關懷事項： 

一、遺傳諮詢。 

明定中央主管機關依本辦法提供病人或其

家屬生育關懷服務之義務及應提供之事

項。 
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二、生育選擇諮詢。 

三、遺傳檢查諮詢或其他特殊檢查諮詢。 

四、其他必要之生育關懷服務事項。 

第七條 中央主管機關應視個別需要，及各

該疾病或遺傳缺陷之特性，提供病人或其

家屬下列照護諮詢事項： 

一、罕見疾病醫療補助相關資訊。 

二、取得特殊營養食品相關資訊。 

三、緊急需用藥物相關資訊。 

四、國外接受治療或國際代行檢驗之國際

醫療合作相關資訊。 

五、國內檢驗服務之相關資訊。 

六、維持生命所需之居家醫療照護器材相

關資訊。 

七、社會福利及有關民間團體之相關資

訊。 

八、其他必要之照護諮詢事項。 

明定中央主管機關依本辦法提供病人或其

家屬照護諮詢服務之義務及應提供之事

項。 

 

第八條 中央主管機關提供本辦法所定服務

事項，得以下列方式為之： 

一、到宅服務。 

二、電話服務。 

三、轉介醫事機構或罕見疾病相關專業機

構、團體。 

四、不含個人資料之網路資訊查詢服務。 

五、其他足以提供必要服務之方式。 

明定中央主管機關依本辦法提供服務事項

時，所得採行之方式，並為求周延，於第

五款概括規定亦得以其他必要之服務方式

為之。 

第九條 中央主管機關提供本辦法所定服務

事項時，除網路資訊查詢服務外，應作成

書面紀錄，並至少保存五年；必要時，並

得以電子方式儲存之。 

明定中央主管機關依本辦法提供服務事項

時，作成書面紀錄並予以保存之義務。 

第十條 中央主管機關得就本辦法所定服務

事項，委託相關醫事機構或罕見疾病相關

專業機構、團體辦理。 

明定中央主管機關得委託相關醫事機構或

罕見疾病相關專業機構、團體辦理本辦法所

定服務事項。 

第十一條 本辦法自發布日施行。 明定本辦法之施行日期。 

 

 

 


