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衛生福利部國民健康署　函

地址：10341臺北市大同區塔城街36號

傳　　真：(02)25220629

聯絡人及電話：郭思含(02)25220646

電子郵件信箱：icekuo0608@hpa.gov.tw

受文者：中華民國醫師公會全國聯合會

發文日期：中華民國105年1月5日

發文字號：國健婦字第1040402464號

速別：普通件

密等及解密條件或保密期限：

附件：送審資料自我檢核表、送審「罕見疾病國內確診檢驗補助項目」資格審查項目表

、「罕見疾病國內確診檢驗補助項目」、「罕見疾病國內確診檢驗補助項目現已

通過資格審查之檢驗機構家數」清單各1份(1040402464-1.pdf、1040402464-2.p

df、1040402464-3.pdf、1040402464-4.pdf)

主旨：為提高國內罕見疾病檢驗之可近性，惠請鼓勵轄內具檢驗

罕見疾病能力之相關醫療或檢驗機構，得檢具相關應備文

件，向本署申請「罕見疾病國內確診檢驗補助項目」之資

格審查，請依說明段辦理，請查照。

說明：

一、依據罕見疾病防治及藥物法第33條、104年7月24日部授國

字1040401614號令及「遺傳性及罕見疾病檢驗機構資格審

查要點」辦理。

二、為提升國內罕見疾病檢驗之品質，本署依據「遺傳性及罕

見疾病檢驗機構資格審查要點」辦理上述檢驗機構之資格

審查作業，目前通過本署資格審查之「遺傳性及罕見疾病

檢驗機構-基因檢驗機構」計13家；另為提供罕見疾病檢

驗能於國內進行檢驗及提升時效與服務品質，前經公告84

項「罕見疾病國內確診檢驗補助項目」在案。其中19項已

由13家通過本署資格審查之遺傳性及罕見疾病基因檢驗機
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構提供檢驗。惟，目前已另有6項罕見疾病檢驗項目(包括

：臭魚症、成骨不全症、原發性肉鹼缺乏症、3-甲基巴豆

醯輔酶A羧化酵素缺乏症、法布瑞症及龐貝氏症)，國內已有

診療醫院申請補助上述6項檢驗之需求，然目前具本署審

查通過之遺傳性及罕見疾病基因檢驗機構，均尚無審查通

過可具前開6項檢驗之檢驗資格。為確保國內罕見疾病檢驗

項目品質，亟需徵詢具檢驗已公告「罕見疾病國內確診檢

驗補助項目」能力之機構前來申請資格審查。

三、為鼓勵具檢驗罕見疾病或其他遺傳疾病之能力之醫療機構

申請旨揭檢驗項目之資格審查，惠請貴局函轉設有檢驗單

位之醫院或診所或獨立設置之醫事檢驗機構，如為初次送

審之機構，請依「遺傳性及罕見疾病檢驗機構資格審查要

點」附表三規定(如附件1)，檢附相關應備審查資料至署

憑辦；可於通過該檢驗項目之資格審查後，得依罕見疾病

醫療補助辦法向本署申請「罕見疾病國內確診檢驗補助項

目」之檢驗補助或依據「優生保健措施減免或補助費用辦

法」項目之遺傳性疾病檢驗費用之補助。

四、若為已通過本署依「遺傳性及罕見疾病檢驗機構資格審查

要點」辦理資格審查之「遺傳性及罕見疾病基因檢驗機構

」者，欲申請審查新增檢驗「罕見疾病國內確診檢驗補助

項目」之資格審查部分，為加速審查流程及全面性評估品

質，請檢附下列表件及文獻，函文本署申請辦理新增檢驗

項目資格之書面審查，併請將欲申請送審之「同一疾病之

多項基因檢測項目」，合併送審。(送審資料自我檢核表

，如附件1；送審「罕見疾病國內確診檢驗補助項目」資格
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審查項目表，如附件3)

(一)檢驗方法原理

(二)檢驗標準作業步驟

(三)參考文獻出處

(四)檢驗方法之適切性、準確度、靈敏度與專一性

(五)針對異常個案後續配套之遺傳諮詢程序或作業流程

(六)檢驗報告佐證，或申請機構之報告簽署人曾於SCI期刊

發表有關該檢驗項目之文獻資料

(七)送審之檢驗項目超過3項(或以上)者，請排優先順序(如

附件3)

五、檢附「罕見疾病國內確診檢驗補助項目及費用」清單及該

等84項檢驗項目現已通過資格審查之檢驗機構家數清單(

如附件4及附件5)供參。

六、如有疑義，請洽本案聯絡人郭小姐，電話：02-25220646

。

正本：直轄市及各縣市政府衛生局

副本：中華民國人類遺傳學會、台灣周產期醫學會、台灣婦產科醫學會、台灣兒科醫學

會、中華民國醫師公會全國聯合會、社團法人中華民國醫事檢驗師公會全國聯合

會、國立臺灣大學醫學院附設醫院基因醫學部、臺北榮民總醫院神經醫學中心神

經基因實驗室、臺北榮民總醫院兒醫部代謝及分子遺傳實驗室、長庚醫療財團法

人林口長庚紀念醫院臨床病理科、柯滄銘婦產科診所、中國醫藥大學附設醫院檢

驗醫學部分子醫學組、彰化基督教醫療財團法人彰化基督教醫院基因醫學部、國

立成功大學醫學院附設醫院婦產科分子遺傳室、財團法人私立高雄醫學大學附設

中和紀念醫院檢驗醫學部基因診斷實驗室、奇美醫療財團法人奇美醫院分子病理

科、慧智醫事檢驗所、童綜合醫療社團法人童綜合醫院醫學研究部、臺北市立聯

合醫院、罕見疾病醫療補助專案辦公室(均含附件) 2016/01/05
15:57:18






































