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申請列入罕見疾病流程 

104.5.1 版 

一、 申請單位 

（一） 罕見疾病及藥物審議會之委員。 

（二） 中央衛生主管機關。 

（三） 相關專科醫師、醫學會。 

（四） 病友團體及藥事團體（兩類團體須有專科醫師專業評估，始可提出申請）。 

二、 所需文件： 

（一） 申請列入罕見疾病之說明（附件一） 

1、 申請列入罕病之動機及必要性 

2、 疾病盛行率 

（1） 優先舉證本國盛行率資料 

（2） 如無本國盛行率，則優先舉證亞洲人種（如：日本、韓國、東南亞）之疾

病盛行率資料。 

（3） 若前述國家並無該疾病盛行率之發表文獻時，則檢附德國、美國、英國、

法國、日本、瑞士、加拿大、澳洲、比利時及瑞典等十大醫藥先進國家中

之兩個國家之疾病盛行率，以供委員審查之參據。 

（4） 請檢附國內外相關文獻資料 

3、 是否需要遺傳諮詢或有利於疾病防治 

請檢附國內外相關文獻資料 

4、 診斷標準 

（1） 確認診斷標準，例如臨床症狀、檢驗或檢查結果報告、家族史….等個案資

料。 

（2） 基因檢測內容，例如基因檢測名稱、基因序列變異情形….等，需檢附基因

檢測結果報告。 

（3） 現行國內、外採用之鑑別診斷及治療方式。 

5、 診療困難性 

（1） 診斷資源困難：運用相關醫療之測試或檢查、檢驗、診斷等資源困難。 

（2） 治療資源之取得困難：治療之資源（係指非藥物方面之治療，例：手術方

法或儀器設備等）取得有困難。 

（3） 藥物使用資源之取得困難：指醫師在處方藥品（按藥事法第 6 條規定）或
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專案進口，供病人治療之資源取得有困難。 

（4） 上述之鑑別診斷及治療方式，全民健康保險有無提供給付、已提供給付項

目及尚未提供給付項目。 

6、 診斷治療費用 

一年所需診斷治療費用。 

7、 其他補充說明資料。 

（二） 個案資料表（附件二） 
 

1、 個案基本資料 

2、 家族史 

3、 主訴及症狀 

4、 檢驗結果 

5、 診斷名稱 

6、 治療情形 

7、 診療醫院及醫師資料 

8、 檢附病歷摘要及相關檢驗報告資料 

三、 罕病之審議、認定流程： 

請見「申請列入罕見疾病流程圖」 
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申請列入罕見疾病流程圖 

申請單位送件 

國民健康署收件 

資料齊全（檢附申請列入罕見疾病之說

明及個案資料表） 

資料不齊全 

1週內請 5位醫療小組委員作書面審查，請委員 2週內

回復書面審查意見。 

退回原申請單位，

須於 2週內補件 

將委員初審之書面意見及整合資料提送罕病醫

療小組審議會討論（審議會 3個月召開一次） 

 

經罕病醫療小組審議會討論同意後，再提送罕見疾病及

藥物審議會討論認定（審議會 3個月召開一次） 

不列為罕病 認定列為罕病 補送資料後再審，

須 1 個月內補件 

預告等行政流程 45天 

由衛生福利部指定公告列為罕見

疾病行政流程 1個月 

1. 由國民健康署函復不通過之

結果及理由（1個月） 

2. 該案於重新申請審查時，須

自接獲審查通知日起屆滿 6

個月，始得再提審查及認定 
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申請列入罕見疾病之說明 

 

項   目      說                    明 
申請列入罕病之
動機及必要性 

 

盛  行  率 一、 優先舉證本國盛行率 

二、 如無本國盛行率，則優先舉證亞洲人種（如：日本、韓國、東南亞） 

之疾病盛行率資料。 

三、 若前述國家並無該疾病盛行率之發表文獻時，則檢附德國、美國、

英國、法國、日本、瑞士、加拿大、澳洲、比利時及瑞典等十大醫

藥先進國家中之兩個國家之疾病盛行率，以供委員審查之參據。 

四、 請檢附國內外相關文獻資料 

是否需要遺傳諮

詢或有利於疾病

防治 

一、 病因與醫學相關網站獲得查證。 

二、 未證實與遺傳因素相關之嚴重疾病。 

診 斷 標 準 請簡述下列事項 
一、 「確認診斷標準」：例如臨床症狀、檢驗或檢查結果報告、家族史….

等個案資料。 

二、 基因檢測內容：例如基因檢測名稱、基因序列變異情形….等，需
檢附基因檢測結果報告。 

三、 現行國內、外採用之鑑別診斷及治療方式。 

診療困難性  一、 診斷資源困難：運用相關醫療之測試或檢查、檢驗、診斷等資源困

難。 

二、 治療資源之取得困難：治療之資源（係指非藥物方面之治療，例：

手術方法或儀器設備等）取得有困難。 

三、 藥物使用資源之取得困難：指醫師在處方藥品（按藥事法第 6 條規

定）或專案進口，供病人治療之資源取得有困難。 

四、 上述之鑑別診斷及治療方式，全民健康保險有無提供給付 

（一）健保已提供給付項目： 

（二）健保尚未提供給付項目： 

診斷治療費用  請簡述該疾病之診治時，一年可能需耗費用 
□ 診斷費用，一年約需新台幣：                 元 
□ 治療費用，一年約需新台幣：                 元 

其   他 
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