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衛生福利部罕見疾病及藥物審議會 

第 63 次會議紀錄 

時間：110 年 9月 24 日（星期五）上午 10 時 

地點：視訊會議 

主席：石主任委員崇良 

紀錄：徐技士惠卿 

視訊委員：林委員秀娟、林委員炫沛、吳委員瑞美、金委員惠民、邱委

員寶琴、黃委員英霓、康委員照洲、郭委員鐘金、郭委員炳

宏、陳委員莉茵、彭委員純芝、蔡委員輔仁、遲委員景上、

簡委員穎秀、李委員伯璋（張簡任技正惠萍代）、吳委員秀梅

（陳副署長惠芳代）、吳委員昭軍 

列席單位及人員： 

本部食品藥物管理署      黃科長玫甄 

本部中央健康保險署      葉技正若涵 

本部國民健康署          魏副署長璽倫、林組長宜靜、陳簡任技正麗

娟、歐科長良榮、藍技正佳斐、陳技士嘉慧、

林晉永 

壹、 主席致詞 

貳、 確認第 62 次會議紀錄。 

    決定：確認。 

參、 報告案 

第一案：第 62 次會議決議追蹤辦理情形。 

決定： 

一、 追蹤案件共 2件，其中序號 2 同意解除列管。 
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二、 繼續追蹤 1 案：序號 1「建議成立國家級罕病登錄系統，以了

解患者長期狀況，並作為政策檢討與未來罕病政策與照顧所

用」，本案俟完成補助人類遺傳學會「台灣脊髓肌肉萎縮症高價

藥物治療評估與追蹤」計畫後，於下次審議會(第 64 次)請該會

報告計畫執行方式及本部資訊處說明「自費高價藥物及醫療技

術登錄系統」規劃情形。 

肆、審議案（共 7 案） 

第一案                                        提案單位：國民健康署 

案由：各單位函請審查列入罕見疾病名單（修正後再審 3 案-克片-魯賓

斯基症候群、森森布倫納症候群、轉醛醇酶缺乏症，共 3 案），

提請討論。 

決議：同意第 64 次「罕見疾病及藥物審議會-醫療小組」審查結果。新

增列入罕病（3 項）： 克片-魯賓斯基症候群、森森布倫納症候

群、轉醛醇酶缺乏症。審查基準表及送審資料表如附件 1-1~1-3。 

第二案                                    提案單位：國民健康署 

案由：視神經脊髓炎(NMO)是否列為公告罕見疾病，及相關配套措施

案，提請討論。 

決議： 

一、  多發性硬化症(MS)為 89 年立法之初即列入罕病，後於 99 年罕

病審議認定原則，始排除後天免疫疾病，而就目前視神經脊髓

炎(NMO)之申請資料及事證係屬後天因素引起之免疫性疾病，

並不符合前揭罕見疾病認定原則。 

二、 惟於疾病學角度，因前揭二疾病病程表現影響臨床診斷，為保

障病患權益、簡化行政流程，將 NMO 與 MS 併列為一項罕見

疾病，並修正視神經脊髓炎(NMO)為泛視神經脊髓炎，即「多

發性硬化症/泛視神經脊髓炎 (Multiple Sclerosis /Neuromyelitis 

Optica Spectrum Disorders,NMOSD)。後續進行罕見疾病更名預
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公告作業。 

三、 配合罕見疾病更名，同意第七案修正原「多發性硬化症(Multiple 

Sclerosis, MS)」個案通報審查基準為「多發性硬化症(Multiple 

Sclerosis, MS)/泛視神經脊髓炎(Neuromyelitis Optica Spectrum 

Disorders, NMOSD)」個案通報審查基準，並於執行 1 年後檢

討，個案通報審查基準表如附件 2，並公告於國健署網站提供

參考。 臨床醫師罕病通報時，係參考審查基準，表 1 為 MS、

表 2 為 NMOSD，通報審查通過個案，治療使用 MS 或 NMOSD

藥物，醫師可依臨床症狀，向健保署提出申請。 

第三案                                            提案單位：國民健康署 

案由：罕見疾病個案通報審查基準（家族性澱粉樣多發性神經病變、成

骨不全症、持續性幼兒型胰島素過度分泌低血糖症，共 3 案），

提請討論。 

決議：同意第 67 次「罕見疾病及藥物審議會-醫療小組」審查結果，通

過家族性澱粉樣多發性神經病變、成骨不全症、持續性幼兒型胰

島素過度分泌低血糖症審查基準表及送審資料表（附件

3-1~3-3）。並公告於國健署網站提供參考。 

第四案                                   提案單位：國民健康署 

案由：國立成功大學醫學院附設醫院函請修正罕見疾病遺傳性表皮分解

性水皰症(Hereditary epidermolysis bullosa)之 ICD-10-CM 診斷代

碼案，提請討論。 

決議： 同意第 67 次「罕見疾病及藥物審議會-醫療小組」審查結果，

修正「遺傳性表皮分解性水皰症」ICD-10-CM 為 Q81.0、Q81.1、

Q81.2、Q81.8、Q81.9。 

第五案                               提案單位：食品藥物管理署 

案由：罕見疾病藥物認定 (共 2 案) ，提請討論。 

決議：同意「罕見疾病疾病及藥物審議會-藥物小組」決議如下： 
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一、 「嬌生股份有限公司」申請新成分「PONVORY」(主成分：

Ponesimod，Film-coated tablets，2 mg、3 mg、4 mg、5 mg、6 mg、

7 mg、8 mg、9 mg、10 mg 及 20 mg)罕見疾病藥物認定案，同

意認定，認定適應症：「 (1)成人復發緩解型多發性硬化症

(relapsing-remitting multiple sclerosis, RRMS)、(2)成人活動性次

發進展型多發性硬化症(active secondary progressive multiple 

sclerosis, active SPMS)。」 

二、 「台灣李氏藥業有限公司」申請「Teglutik」(主成分：Riluzole，

Oral suspension，5mg/ml)罕見疾病藥物認定案，不同意認定，

理由：所附 Real-word evidence 僅說明主成分 Riluzole 之療效，

並未說明本品劑型與錠劑在療效上之影響，且所附資料均係引

用其他產品之資料。 

三、 「賽諾菲股份有限公司」申請「NEXVIAZYME」(主成分：

Avalglucosidase alfa，凍晶注射劑，10mg/ml)罕見疾病藥物認定

案，同意認定，認定適應症：「用於 6 個月以上龐貝氏症(酸性

α-葡萄糖苷酶缺乏)病人的長期酵素替代療法」。 

第六案                               提案單位：食品藥物管理署 

案由：罕見疾病藥物查驗登記案(共 2 案)，提請討論。 

決議：同意「罕見疾病疾病及藥物審議會-藥物小組」決議如下： 

一、 「羅氏大藥廠股份有限公司」申請新成分「EVRYSDI」(主成分：

Risdiplam，Powder for Oral Solution，0.75 mg/mL) 罕見疾病藥

物查驗登記案，同意查驗登記，核定適應症：「適用於治療年齡

兩個月以上、經基因確診之 SMA 脊髓性肌肉萎縮症，且已出

現症狀之 SMA 第一、二、三型病人，但不適用於已使用呼吸

器每天 12 小時以上且連續超過 30 天者。」，並依程序修正罕藥

認定適應症。 

二、 「傑特貝林有限公司」申請新成分「Berinert 500IU」(主成分：

human C1-esterase inhibitor，Injection，500 IU) 罕見疾病藥物
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查驗登記案，同意查驗登記，核定適應症：「成人、青少年及 6

歲以上兒童第一型及第二型遺傳性血管性水腫 (HAE) 急性發

作的治療。」 

第七案                                    提案單位：國民健康署 

案由：有關「多發性硬化症(Multiple Sclerosis, MS)/泛視神經脊髓炎 

(Neuromyelitis Optica Spectrum Disorders, NMOSD)」個案通報審查

基準案，提請討論。 

決議： 併第二案討論。 

 

伍、臨時動議：無。 

陸、散會：11 時 10 分。 
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附件 1-1、克片-魯賓斯基症候群（Keppen-Lubinsky syndrome）個案通
報審查基準（審查基準表） 

附件 1-1 
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克片-魯賓斯基症候群（Keppen-Lubinsky syndrome）個案通報審查基準
（送審資料表） 
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附件 1-2、 森森布倫納症候群（Sensenbrenner Syndrome）個案通

報審查基準（審查基準表） 

附件 1-2 
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森森布倫納症候群（Sensenbrenner Syndrome）個案通報審查基準（送
審資料表）
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附件 1-3、轉醛醇酶缺乏症(Transaldolase deficiency)個案通報審查
基準（審查基準表） 

 

 

附件 2-2 附件 1-3 
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轉醛醇酶缺乏症(Transaldolase deficiency)個案通報審查基準（送審資料
表） 
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附件 2、「多發性硬化症(Multiple Sclerosis, MS)/泛視神經脊髓炎

(Neuromyelitis Optica Spectrum Disorders, NMOSD)」之個案通報審查基

準表及送審資料表 

附件 2 
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附件 3-1、家族性澱粉樣多發性神經病變（Familial Amyloid 

Polyneuropathy, FAP）個案通報審查基準（審查基準表） 

附件 3-1 
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家族性澱粉樣多發性神經病變（Familial Amyloid Polyneuropathy, FAP）
個案通報審查基準（送審資料表） 

衛生福利部國民健康署「罕見疾病個案通報審查基準機制」(送審資料表) 

「家族性澱粉樣多發性神經病變」(Familial Amyloid Polyneuropathy, FAP) 
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附件 3-2、成骨不全症（Osteogenesis Imperfecta, OI）個案通報審查基準

（審查基準表） 

附件 3-2 
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成骨不全症（Osteogenesis Imperfecta, OI）個案通報審查基準（送審資

料表） 

衛生福利部國民健康署「罕見疾病個案通報審查基準機制」(送審資料表) 
- 成骨不全症(Osteogenesis imperfecta) - 
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附件 3-3、持續性幼兒型胰島素過度分泌低血糖症（Persistent 
Hyperinsulinemic hypoglycemia of infancy, PHHI）個案通報審查基準（審

查基準表） 

衛生福利部國民健康署「罕見疾病個案通報審查基準機制」(審查基準表) 
- 持續性幼兒型胰島素過度分泌低血糖症( Persistent Hyperinsulinemic 

hypoglycemia of infancy PHHI) - 

附件 3-3 
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 持續性幼兒型胰島素過度分泌低血糖症（Persistent Hyperinsulinemic 
hypoglycemia of infancy, PHHI）個案通報審查基準（送審資料表） 

衛生福利部國民健康署「罕見疾病個案通報審查基準機制」(送審資料表) 
- 持續性幼兒型胰島素過度分泌低血糖症( Persistent Hyperinsulinemic 

hypoglycemia of infancy PHHI) - 
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