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與生命奮鬥的戰士-談罕見疾病
郭文敏
朝陽科技大學波錠紀念圖書館採編組

罕見疾病，又稱為「孤兒症」。不論在國內外，它所能獲得的研究資源非常有限，在社會醫療體系下罕見疾病所處境遇如同孤兒般。
罕見疾病究竟為何？在美國，罕見疾病的定義為美國境內罹患人數少於二十萬人的疾病，而在我國定義為發生率在萬分之一以下的疾病稱之。罕見疾病的發生主因大多與基因的缺失有關，基因發生缺陷導致先天性的疾病，約佔所其病因百分之八十，其餘百分之二十則被認為原因不明。
在我國，較為人熟知的罕見疾病包括：苯酮尿症、重症海洋性貧血、成骨不全症（玻璃娃娃）、黏多醣症（黏寶寶）、脊髓性小腦萎縮症（企鵝家族）……等。在我國衛生署所制訂的「罕見疾病防冶及藥物法」中便列有將近60種罕見疾病，而美國的罕見疾病組織所公佈疾病更高達一千種。
罕見疾病不一定是無藥可救的病！大部分的罕見疾病，若及早發現可避免造成患者心智障礙、發展遲緩等較為嚴重後果。例如國內較常見的苯酮尿症，即為基因缺失而使患者無法正常地代謝苯丙胺酸，而使得苯丙胺酸大量累積，因而導致智能障礙或死亡。但如果能早期發現，在出生三個月內便給予特殊的飲食與藥物，便可以有效減少苯丙胺酸的大量堆積，避免對患者腦部造成傷害。此外，某些與體內酵素相關的疾病也可利用補充身體正常酵素的方法改善病情。

由於治療罕見疾病藥物與特殊營養品研發製造需投入大量經費，但因使用人數過少，廠商往往在利潤的考量下，不願投入開發、製造或引進。因此罕見疾病患者常成為現實社會中的孤兒，所以他們所需治療藥物與特殊營養品又被稱作「孤兒藥」。
有感於罕見疾病患者在醫療、藥物、生活及安養照護上，過去一直未受到政府及社會大眾的重視，罕見疾病基金會積極投入「罕見疾病防治及藥物法」的催生，在醫界、學會、立法委員等的多方幫助與配合下，立法院終於在2000年立法三讀通過「罕見疾病防治及藥物法」，由政府補助罕見疾病病患維生所需的藥物及特殊營養品，在全世界各國是排名第五個罕見疾病專屬法案！
罕見疾病的發生機率僅有萬分之一，而這些罕見疾病患者與其家人卻比正常人需要更多勇氣與毅力來與生命拔河搏鬥，身為族群中較幸運的人實在需要給予他們鼓勵與打氣，而非排擠或論斷。讓罕見疾病患者在尋找春天的路上多一份扶持與力量！
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