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理事長的話 

       今年的台灣，是神經科學蓬勃發展的一年。要向各位會員介紹兩個重要的學術活動，希望

各位把握機會，不要錯過。 

       今年學會年會暨國際學術研討會即將於 2024年 09月 21日於張榮發基金會國際會議中心

舉行，邀請多位國內外重量級專家主講，目前報名已經開始，請大家把握早鳥報名日期，若投

稿論文還有獎勵。 

       2024跨領域神經科學國際研討會(TSfN 2024)即將於 8月 23~25日於台灣大學舉辦。研討會

內容豐富，本次大會，學會積極參與，共主辦及合辦了三場 nanosymposiums，一連三天，以

最熱門的議題、最黃金的講師陣容，邀請各位會員參加。 

       台灣神經罕見疾病會員若同時報名 TSfN 2024以及今年年會 (9/21)，學會每人補助新台幣

500元，欲知詳情，請快閱讀電子報。 



       另外，本期電子報很高興能邀請到罕見疾病基金會林思瑜專員於電子報分享兩會的運作，

神罕學會期待能與病友團體保持良好的互動與密切的交流。我們也特地邀請到臺北榮民總醫季

康揚醫師，特別針對「漸凍人的治療」給予專文介紹。 

       電子報的內容在編輯處及各位會員的努力下越來越豐富。即日起，對於投稿者學會也會酌

予稿酬，歡迎大家踴躍投稿。 

 

最新會議及活動資訊 

跨領域神經科學國際研討會(TSfN)  

• 2024跨領域神經科學國際研討會(TSfN 2024)即將於 8月 23~25日於台灣大學舉辦。 

• 研討會內容豐富，包含 4場 Keynote lectures、3場科普演講（中文）、 12場 Plenary 

talk、25場 nanosymposiums 及 satellite meetings。 

• 台灣神經罕見疾病學會參與了以下 nanosymposiums，一連三天，以最熱門的議題、最

黃金的講師陣容，邀請各位會員參加。 

1. 8月 23日(週五)：台灣神經罕見疾病學會與台灣認知神經科學學會合辦，以 Diverse 

perspectives on human cognition: neural mechanisms and pathological insights為主題，邀

請到臺北醫學大學徐慈妤教授、台灣大學張玉玲教授、哥倫比亞大學林易徵博士、國

立陽明交通大學段正仁教授擔任講師。  

2. 8月 24日(週六)：由台灣神經罕見疾病學會主辦，以 Advancement in the diagnosis and 

pathogenesis of neurological repeat expansion diseases為主題，邀請到成功大學楊尚訓

教授、中央研究院王桂馨研究員、臺北榮民總醫院李宜中教授、彰化基督教醫院劉青

山教授擔任講師。  

3. 8月 25日(週日)：台灣神經罕見疾病學會與台灣立體定位功能性神經外科及放射手術

學會合辦，以 Functional connection and modulation in neurodegenerative diseases為主題，

邀請到台灣大學潘明楷教授、臺北榮民總醫院劉祐岑醫師、台灣大學劉浩澧教授、輔

大醫院蘇延樺醫師擔任講師。 



• 台灣神經罕見疾病會員若同時報名 TSfN 2024以及今年年會 (9/21)，學會每人補助新台

幣 500元(持 TsFN 2024報名憑據於 9月 21日年會當日發予)。 

• TSfN 2024 跨領域神經科學國際研討會日期：2024/08/23-25     

• 地點：國立臺灣大學博雅教學館 NTU Liberal Arts Teaching Hall 

• 報名連結：https://tsfn.neuroscience.org.tw/registration 

• 註冊日期：2024-05-01 ~ 2024-07-15 

• 投稿日期：2024-05-01 ~ 2024-07-15 

 

台灣神經罕見疾病學會年會暨國際學術研討會 

• 2024台灣神經罕見疾病學會年會暨國際學術研討會 『化不可能為可能：神經系統罕見

疾病的治療前景』即將於 2024年 09月 21日（六）張榮發基金會國際會議中心舉行。

神經罕見疾病一直是醫學亟欲跨越的障礙，過去的種種『不可能』，隨著基因治療、核

酸藥物、小分子藥物等種種治療的開發，讓我們開始看見更多的『可能性』。本次研討

會將為大家介紹這些新的可能!       

• 我們特地邀請到 UCLA的 Pr. Susan Perlman，她將分享主持並參與了多項與 hereditary 

ataxia臨床試驗的經驗；Harvard Medical School Pr. Timothy Yu 將以 Individualized 

Oligonucleotide Therapy in Neurological Rare Diseases為題，介紹如何針對罕病開發新治

療；以及 Queen Marry University of London 林詠堯博士帶來人類多功能幹細胞於神經

肌肉疾病模式、藥物開發與再生醫學之最新研究成果。        

• 本次年會中也邀集臺大醫院簡穎秀醫師將分享其於多項先天代謝疾病的治療經驗、中

央研究院陳俊安研究員介紹運動神經元退化性疾病研究的最新突破、臺北醫學大學李

宜釗教授開發結節性硬化症(Tuberous Sclerosis Complex)的新治療，讓我們看見國內豐

沛的研究能量與成果。並特別安排臺北榮總劉祐岑醫師介紹 Fabry disease、台大醫院趙

啟超醫師介紹 TTR amyloidosis這些罕病在實務上如何提供跨領域的診斷與治療、以及

台灣未來努力的方向。精彩內容，不容錯過。 

• 報名方式：一律採網路報名 https://forms.gle/3WvGdVswiAK6tMwT7  

• 論文投稿：即日起至 113/08/31(星期五中午 12:00)截止 

https://tsfn.neuroscience.org.tw/registration
https://forms.gle/3WvGdVswiAK6tMwT7


• 將選出金獎、銀獎、銅獎數名，並給予獎金及獎狀。 若投稿並接受者可折抵報名費

500元，將於 9/21會議現場發放。(只有 presenting author可折抵)投稿請寄 E-

mail : snerd.taiwan@gmail.com，標題請註明 2024年會論文投稿，標題及作者需附中英

文，內容不拘，請提供簡報比例 16:9之投影片乙張。 

 

mailto:snerd.taiwan@gmail.com


會員介紹與分享 

漸凍人的治療契機與挑戰 

 

季康揚 

台北榮民總醫院神經醫學中心周邊神經科 

國立陽明交通大學醫學院生理學研究所 

      

漸凍人簡介 

       肌萎縮性脊髓側索硬化症(amyotrophic lateral sclerosis, ALS)，俗稱漸凍人，是一種神經退化

性疾病。此疾病會不可逆的造成上運動神經元與下運動神經元的退化。ALS患者最初的臨床症

狀常為局部的肢體及軀幹的肌肉萎縮無力、或是因延髓（bulbar）退化造成構音與吞嚥困難。

ALS患者平均發病後的平均存活時間約為五至六年。大部分的 ALS是散發的（sporadic），約佔

90%，家族遺傳則約佔 10％[1]。在台灣，ALS是國健署認定的罕見疾病之一，平均發生率約為

十萬分之 0.6，好發年齡約 65-70歲[2]。截至 2024年 4月，ALS共有四種藥物獲得美國 FDA核

准上市，分別為 Riluzole，Edaravone，Relyviro (sodium phenylbutyrate and taurursodiol)以及

Tofersen。前三種藥物對所有 ALS患者均適用，但效果仍相當有限。Tofersen則是針對帶有

SOD1基因突變的患者所設計的藥物。因為治療選擇及療效有限，目前對 ALS的治療主要是以

支持性療法為主。跨團隊照護也被認為可延長存活時間與提升生活品質。此外，使用管路灌食

與陽壓呼吸器或氣切等方法也是疾病進展時維持維持生命的選擇之一。近年來，已經有多個針

對特定基因型的標靶藥物以及針對散發性 ALS之臨床試驗在進行中。 

  



臨床表現 

       目前尚無生物標記(biomarker)可以有效且準確的診斷 ALS。ALS的診斷主要根據電生理檢查

與神經學特徵。目前國際共識的診斷標準是 2019年提出的 Gold Coast criteria[3]。根據這個診

斷標準，綜合病史，臨床症狀以及肌電圖檢查已經可以正確的診斷 ALS。基因檢測在無明確

ALS家族史的患者中，其角色僅有作為後續治療選擇的依據，並非依靠基因檢測的結果來判斷

患者是否為 ALS。 

  

       根據過去的文獻統計資料，ALS的平均存活時間約為 5-6年，存活時間與性別無明顯相關

[4]，但越大發病年齡與口咽發病的患者的平均存活時間較短[5]。為了客觀的評估 ALS患者的

各項功能，目前較常用的量表是修訂版的 ALS功能性量表（The Revised Amyotrophic Lateral 

Sclerosis Functional Rating Scale, ALSFRS-R）[6]。此量表共有 12個項目，每一項目為 0-4分，症

狀由最重到最輕的分數範圍為 0-48分。根據我們在民國 105年至 110間，對 258位 ALS患者

每半年一次的 ALSFRS-R追蹤評估，患者平均每月 ALSFRS-R分數退步 1分左右。雖然 ALS患者

多為單純的運動神經退化，但少部分的患者也可能合併認知功能退化或精神行為異常的。ALS

的病人當中，大約 13%左右會同時患有額顳葉型失智症（frontotemporal dementia, FTD）[1]。

這群病人病情進展也較為快速，且平均存活時間較短。雖然 ALS和 FTD為兩種截然不同的疾

病，但 C9ORF72等數種 ALS的致病基因都可以單獨產生 FTD或 ALS或同時產生 ALS與 FTD兩

種病症，足見兩種疾病之機轉有密切關連。 

  

治療 

       目前醫學界對 ALS的治療仍然相當有限。截至 2024年 4月共有四種藥物獲得美國 FDA核

准上市，分別為 Riluzole，Edaravone，Relyviro (sodium phenylbutyrate and taurursodiol)以及

Tofersen。Riluzole是歷史最悠久的 ALS藥物，從 1995年上市使用至今，是第一個被核准治療

ALS的藥物，也是目前台灣唯一有健保給付的 ALS藥物。Riluzole的機轉是一種穀氨酸

(glutamate)的拮抗劑，Riluzole會抑制神經元釋放穀氨酸，並且和其競爭 NMDA受體進而降低

運動神經元的興奮性毒性。根據臨床試驗所發表的文獻，每日使用 100mg Riluzole的病人在一

年後的存活率顯著高於對照組（74% vs. 58%, p = 0.014）。雖然臨床實驗的結果證明 riluzole顯

著的優於對照組，但實際上 Riluzole只能延長患者大約三個月的壽命（實驗組與對照組的平均

存活天數分別為 449及 532天）[7]。為了方便吞嚥困難的患者，國外可以取得不同劑型的

Riluzole，例如 Tiglutik是液體狀的水劑，Exservan則是一種舌下含片的形式，含在嘴巴裡就會

自行溶解吸收。台灣已經於 2023年通過 Tiglutik的健保給付，可造福吞嚥功能不佳的患者。 



       Edaravone則是第二個得到 FDA核准上市的藥物（2017年），目前在台灣尚未上市，但可

以用專案用藥進口的方式自費購買，接受此藥物的治療。但由於價格昂貴，且此藥為目前僅有

進口靜脈注射劑型，因此我國只有少數 ALS 患者使用。Edaravone 的作用機轉是一種抗氧化劑。

在臨床試驗中發現，發病時間小於兩年的 ALS患者使用 Edaravone半年以後，其 ALSFRS-R量表

的退化速度略小於對照組（-5.01分 vs. -7.5分, p = 0.001）[8]。在開放性延伸試驗中（open 

label extension），讓實驗組及對照組所有病人再接受 6個月的 Edaravone，全程使用 Edaravone

的病人其 ALSFRS-R退化速度和前半年使用安慰劑後半年使用 Edaravone的病人相比略為緩慢

（-8.0分 vs. -10.9分）。但尚無臨床試驗的證據證明 Edaravone可延長存活時間。 

        第三種藥物 Relyvrio（sodium phenylbutyrate和 taurursodiol的複方藥）在 2022年獲得美國

FDA核准上市。根據 2020年發表的臨床試驗結果發現，使用 Relyviro的 ALS患者，在 24週後

其 ALSFRS-R分數的退步較對照組緩慢（實驗組平均每月退化 1.24分，相對於對照組每月 1.66

分，p = 0.03）[9]。但不幸的是，在 2024年 3月，新的大規模臨床試驗的結果發現，Relyvrio

與對照組相比，其 ALSFRS-R分數並無顯著差異。因此 Relyvrio可能未來面臨下市。現在也不

再鼓勵新診斷的 ALS患者嘗試此藥。 

       除了傳統對於散發性 ALS的藥物，另一類的藥物則是針對特定基因突變的 ALS患者所設計

的標靶治療。目前發展進度最快的是針對 SOD1致病基因突變的藥物 Tofersen。此藥已經獲得

美國及歐洲核准上市，適用於帶有 SOD1致病基因突變的 ALS患者。Tofersen的作用機轉是利

用 SOD1基因的反義核苷酸（antisense oligonucleotide; ASO）與 SOD1基因所產生的信使 RNA

（messenger RNA）結合並加速其分解，進而減少 SOD1的蛋白質產量，減少突變的蛋白質在

細胞內堆積並減少運動神經元的破壞。在 2021年的 VALOR臨床試驗中，將帶有 SOD1致病突

變的 ALS患者以 2:1的比例隨機雙盲分配至 Tofersen試驗組及安慰劑。在治療 28週之後，快

速退化組與慢速退化組中使用 Tofersen的患者，其 ALSFRS-R分數分別較對照組高出 1.2及 1.4

分，但兩組與對照組間 ALSFRS-R分數的差異並無顯著差異。在之後的開放式延伸試驗（open 

label extension）中，雖然兩組病人的臨床功能（ALSFRS-R分數）並未因使用藥物而有顯著差

異，但在此研究也發現，使用 Tofersen的試驗組的患者，其腦脊髓液中的 SOD1蛋白，以及血

液中的 NfL濃度均顯著的較對照組低。由於 SOD1蛋白被認為是導致 SOD1基因突變患者致病

的毒性蛋白質產物，而 NfL則為神經受損的指標，且較高的 NfL濃度被認為和不良的預後有關

[5]，因此在 VALOR試驗中，雖然沒有證據指出 Tofersen可以顯著改善帶有 SOD1致病突變的

ALS患者之臨床功能，但它確實可能在分子層面減少毒性的 SOD1蛋白，且可能有助於減緩運

動神經元的破壞。在 2024年，根據本試驗 104週的數據分析，更發現大約 20-25%的患者能產

生臨床上有意義的進步，而且越早用藥，症狀越輕微的患者，產生進步的機會越大。這個發現

打破了 ALS病程無法逆轉的觀念，也為 ALS的治療帶來更多希望。未來值得進一步研究的方向

是開始用藥的時機與藥物的劑量是否可以修正以獲得更好的療效。當病人肌肉無力萎縮時，其

運動神經元已經有相當的破壞。因此，找尋臨床前期的診斷工具幫助篩選適合的病人早期治療



將成為日後基因標靶療法的發展重點。也因此臺北榮總神經內科免費提供全國 ALS確診的患者

提供基因篩檢服務，希望有機會接受基因治療的 ALS患者可以在疾病的早期被正確的辨識，提

高治療成效。 

       除了 Tofersen，許多針對其他基因突變，但類似機轉的基因標靶治療也在積極進行臨床試

驗中。例如 ION363是 FUS基因的反義核苷酸，用以治療帶有 FUS基因突變的 ALS患者[10]。

臺北榮總於 2024年初加入此藥的臨床試驗計畫，希望藉此引入新的治療機會， 

       幫助台灣患者。但針對世界上最常見的 ALS致病基因 C9ORF72所研發的反義核苷酸，

BIIB078則因療效不佳提前終止。在 2024年，針對散發性 ALS的試驗藥物 SAR443820

（HIMALAYA study）以及 BIIB105 (ALSpire study) 均因效果不佳終止研發。雖然臨床藥物的研發

具有相當的不確定性，但針對特定基因突變的精準醫療將是未來治療 ALS的重要趨勢之一，而

明確知道致病基因突變的 ALS病人很可能是較早能接受良好治療方式的病人。因此對每個新診

斷的 ALS病患進行基因診斷變得日漸重要。可預見未來將會有更多的 ALS藥物可以來幫助患者。 
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認識罕見疾病與罕病基金會介紹 

 

財團法人罕見疾病基金會研究企劃組 林思瑜專員 

 

3歲大的小嵐，在出生 5個月時出現癲癇，經基因檢測確診罹患卓飛症候群，並有發展遲緩的

情況。在加入罕病基金會的螢火蟲家族後，社工於家訪時觀察到，因爸爸的工作體力負擔較大，

媽媽需獨自照顧姐姐、小嵐和即將出生的妹妹。本會除了協助小嵐一家申請補助以分攤經濟重

擔、提供生活必需品，也聘請專業人員到家進行復健評估，讓媽媽能安心聘僱月嫂好好調養休

息，並在家中陪伴小嵐繼續早期療育訓練。 

  

▲ 罕見疾病是什麼？ 

     「罕見疾病」是什麼？若問起這個問題，或許不少人能說出小腦萎縮症、漸凍症、小胖威

利等病症，但要再進一步深入說明，卻不一定如想像中容易。 

       一般而言，「罕見疾病」意指罹病率低至萬分之一以下、患病人數極少的病類，其中多數

具遺傳性，僅部份並非遺傳或無法確知罹病原因。若更進一步探究，能發現我國由中央機關審

議某一疾病是否認列為「罕見疾病」時，多以「罕見性」、「遺傳性」、「診療困難性」、「疾病嚴

重度」等四項指標作綜合認定。目前國內專責罕見疾病認列的中央單位，是隸屬於衛生福利部

國民健康署的罕見疾病及藥物審議會。統計至 2024年 3月為止，經國民健康署公告認列的罕

病病類總計 244種，通報個案人數共 21,129人；此外，已公告之罕病藥物計有 140種，其中

共 75種獲健保給付。 

       因罕病診斷困難的特性，許多罕病家庭在確診前，常需經歷焦慮擔憂、忐忑不安的心理歷

程；確診後，又因罕病難以治癒，連帶衍生長期照顧、醫療復健及經濟負擔等複雜需求，帶來

莫大的生活壓力。在現行法規及各項制度保障下，當今罕病病友經通報確診後，將同時獲得重



大傷病註記；如有需要，經專業醫療團隊鑑定後，亦將視個別疾病影響程度，獲得不同類別與

等級之身心障礙身份，進一步能獲得相對應的權益保障。相比二十多年前，對「罕見疾病」尚

感陌生、甚至容易因不了解而感到害怕的台灣社會，如今各層面日漸齊全的法規制度，一點一

滴代表著一路以來相關團體努力爭取而得的珍貴成果。 

  

▲ 罕病基金會服務與發展 

       二十多年前的社會環境，對於罕見疾病的了解及法規保障尚不如今日全面。同樣身為病患

家屬的陳莉茵女士及曾敏傑先生，因「借藥」救子而相識，有感於罕病患者在醫療、藥物、生

活及安養等各方面照護的缺乏，且長期未能受到政府及社會大眾重視，秉持著「我們不可能照

顧孩子一輩子，但是制度可以」的初衷，於 1999年共同創辦「財團法人罕見疾病基金會」。

自倡議起家，基金會集結眾人之力，致力於醫療人權提倡、病友權益爭取、生育關懷推廣及政

策制度改革，盼能扭轉罕病患者資源稀缺、無藥可醫等極度弱勢的社會處境，並催生了「罕見

疾病防治及藥物法」這項重要法規的建制與革新，促使我國成為全球第五個立法保障罕病病人

的國家。 

       基金會創立至今已屆 25週年，如今於運作四大服務據點，包含北部總會、桃竹苗辦事處

（罕見家園）、中部辦事處及南部辦事處，總計約 50名同仁，集結遺傳諮詢員、社工師、心理

衛生專員、活動公關專員與研究企劃專員等各方專業，共同推展十多項全方位服務方案，持續

建置更加完整綿密的服務網絡。為能涵納最多確有需求的罕病家庭，目前本會總計服務 284

種病類，共約 1萬 9千戶病友家庭（包含直接服務 9,707人與間接服務 51個病友團體之罕病

病友），而不僅僅限於政府正式公告之罕病病類。本會現行各項服務方案列舉如下： 

【直接服務】 

（一）醫療服務：遺傳諮詢、遺傳檢驗、生育關懷、營養諮詢、管灌營養品支持、新生兒篩檢

補助、醫材輔具補助轉借等。 

（二）安養服務：愛心物資募集、病友經濟補助、到宅關懷、新確診個案服務等。 

（三）就學服務：罕見疾病獎助學金、入學轉銜暨校園宣導服務等。 

（四）心理服務：心理衛生服務等。 

（五）文創暨休閒服務：一日體驗活動、二日樂活之旅、音樂培訓課程、藝術培訓課程、運動

培訓課程等。 

（六）家庭支持服務：微型保險、緊急救援網絡、家屬喘息團體、無障礙計程車推廣、罕見職

人推展服務、全方位家庭支持課程等。 



（七）其他服務：團體育成及活動補助等。 

 【間接服務】 

（一）政策遊說及議題倡導 

（二）大眾宣導與媒體推展 

（三）資源募集與公益行銷 

（四）官網及社群媒體 

（五）宣導品出版 

（六）委託學術研究 

（七）博碩士論文獎助 

（八）研習課程暨社區宣導 

（九）國際交流 

（十）志工培訓與服務推展 

       隨著時光推演，本會各項方案不僅日趨成熟，亦即時因應時空背景的變化不斷創新與進步。

2022年底，歷經十餘年規劃與籌備的「罕見家園」，於新竹關西隆重開幕營運，如火如荼開展

諸多服務方案；不僅接待八方貴客，更強化外部資源連結，運作漸入佳境，為我國無障礙創新

服務寫下新的一頁。而各據點之經濟補助、心理支持、新生兒篩檢、表演工作坊、體驗活動、

罕見職人、團體育成等服務方案，亦持續一步一腳印紮實地持續推展中。 

 

▲ 因為有您，讓愛不罕見 

       每一位罕病病友，都代表著一個罕病家庭。擁有來自社會各界的善意與關注，將能支持病

家深化繼續前行的力量。一路走來，本會持續開創全方位服務方案，致力於促進罕病醫療進展、

提升全體罕病病友及其他身障家庭更佳的服務資源與生活品質。誠摯邀請社會各界一同攜手，

共創更加友善、平等的社會環境，在與疾病共處的長路上，陪伴所有罕病家庭走得更長、更遠。 

  

• 如欲了解本會詳細服務成果，歡迎點閱本會官網，查看最新年度會務暨成果報告：

https://www.tfrd.org.tw/tfrd/library_b3/content/id/109 

https://www.tfrd.org.tw/tfrd/library_b3/content/id/109


 

1 - 小小病友在家人、志工的陪伴下，在本會心靈繪畫班中盡情揮灑色彩。 

 

2 - 本會於 2023年辦理《罕見疾病創新治療及藥物給付建言書》發表記者會。 

 

3 - 罕見家園盼能強化更加完整綿密的罕病服務網絡。 



 

4 - 2023年度聖誕音樂會〈攜手傳愛 聖誕歡頌〉圓滿落幕。 

聯絡我們 

台灣神經罕見疾病學會（Society for Neurological Rare Disorders-Taiwan，簡稱 SNeRD Taiwan）成

立於 2016年，旨為促進國內神經罕見疾病研究之發展、增進國內罹患神經罕見疾病病患之福

祉、加強國內外相關學會之密切聯繫與發展，並且配合政府推行相關之神經罕見疾病政策，有

效整合神經罕見疾病研究之計劃、經費、人才與資源。 

歡迎瀏覽學會網頁：https://www.snerdtaiwan.org 

E-mail：snerd.taiwan@gmail.com 

電話：02-2871-2121 ext. 7580 ; 0972-035-675  陳怡潔 

地址：112臺北市北投區石牌路二段 201號 

https://www.snerdtaiwan.org/
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