
立法會「罕見疾病的政策及藥物」特別會議意見書 

﹣黃靜婉（罕見病患者家長） 

 

1.  小兒是罕見病患者 
• 我兒子現年 18 歲，作為一個罕見病患者的母親，我想指出罕見病患者在
香港遇到的問題和政府應担當的責任。  

• 我會集中說兩方面，一是診斷，另一是病者由兒童長大成人之後在醫療
上遇到的問題。 

 

2．罕有的幸運兒 

• 小兒從小已有病徴，幸運地他遇到很好的醫生，為他安排各種化驗和檢
查，包括抽取皮膚和肌肉組織化驗，因為當時在香港並沒有這類測試，

我們要自費把樣本送往外國的實驗室化驗。 

• 其中一項檢查是在他的大腿割一塊肌肉組織，先急凍處理然後送到外國
化驗，其實用新鮮組織化驗的準確度較高，及後化驗報告顯示他肌肉內

一種酵素的水平非常低，亦因此當時醫生懷疑他患有一種罕見病，叫線

粒體病。當時亦化驗過一些有關線粒體病的基因，但找不到病原。 

• 線粒體病是非常嚴重並可致命的疾病，是不治之症，醫生用了多種輔助
性的藥物治療小兒。 

• 直至小兒大約 16 歲，醫生和我們商討，因為一直單靠臨床病徵及一項酵
素水平的測試結果作診斷，現時醫學進步，基因排序測試相信可找出致

病的基因，這樣才能確診，令我們可以聯絡其他病友，並取得更多資料，

甚至可以參與外國的臨床研究、藥物測試，或最新的治療。  

• 醫生再幫我們安排自費檢查，把兒子、丈夫和我的血液樣本送往美國的
化驗室進行基因排序。就是這樣，我們才知道小兒患的原來並不是線粒

體病，而是另外一種由基因突變引起的疾病，終於有了答案，我們可算

是幸運。 

 

3．基因排序的重要性 

• 當小兒確診的時候，全世界只得很少個案，在香港他亦是第一人，而且
這病只能夠用基因排序去診斷，如果我們一直沒有做基因排序，他只可

以帶著一個不肯定的診斷生活下去。 

• 其實有一些疾病，一定要靠基因排序才可以斷症，單靠醫生的初步懷疑
去檢驗少量基因的做法，可能有很多遺漏。香港仍有很多病人，可能都

是罕見基因病患者，但從沒有接受基因排序，只是被當作有智力障礙、

身體障礙、發展遲緩、非常難醫的奇難雜症等，至於病因永遠是個問號， 

這是很不理想的情況。 

 

4．生命無價，做值得做的事 

• 其實診斷的費用看似昂貴，但想像一下因為適當的診斷和治療所帶來的
改變，會由一眾病友的細胞開始，改善他們的病情， 從而 

§ 減少殘疾 
§ 減少依賴他人 
§ 家人不用放棄工作留家照顧 
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§ 減少入院 
§ 減少入住院舍 
§ 減少使用電動輪椅 
§ 減少使用呼吸機 
§ 少一個器官衰竭 
§ 少一個失去兒子的母親；或是少一個失去女兒的父親 

這些都不是金錢可以衡量的。 

• 還有，如果沒有基因診斷，有些家庭會很難做遺傳輔導和家庭計劃。若
果未來有基因治療， 也會白白錯失機會。 

 

5．面對罕見病，任何個人或家庭都是很渺小，需要幫助 

• 要知道： 
§ 現時香港沒有罕見病定義，不會令罕見病消失； 
§ 現時香港沒有罕見病患者資料庫，不會令罕見病病人減少； 
§ 沒有足夠的診斷設施或資助，只會令一部分罕見病患者和家人永
遠生活在不確定的黑洞裏。 

• 政府可以做得更好，為什麼逃避？ 
 

6．在富裕的香港，政府可以為罕見病的診斷做什麼？ 

• 香港是一個非常富裕的城市，我們有足夠條件去改善罕見病的診斷，或
者由政府負責外國化驗的費用，解決本地化驗設施和基因排序測試的設

備不完善的問題。 

• 如果樣本不需送到外國才化驗，可以用即時的樣本做化驗，會有更準確
更快捷的化驗結果。在本地設立化驗室，實在刻不容緩。 

• 基因排序方面，若果政府可以提供資助，不用病者自費或者找基金贊助
去做，一定會有更多病者可以更快得到正確的診斷，不用浪費數以年計

的時間，並能及早治療。 

• 政府一定要在診斷和化驗設施以及人材培訓投放足夠的資源 
 

7．從兒童過渡到成人 

• 另一個一直被忽略的問題，是很多罕見病患者，都是在兒童時期開始病
發，由兒科醫生照顧，但當他們長大成人，便要面對要轉往其他專科覆

診的問題；或是入院的時候，要入住成人病房，但沒有熟悉其病症的醫

生照顧。 

• 在一般成人病房的醫生可能從沒有照顧罕見病患者的經驗。我希望罕見
病病人能有較完善的安排，有一個較長時間的過渡安排，肯定有其他適

合的醫生接手，才由兒科轉到其他專科跟進。 

• 長遠而言，香港要設立罕見病診所或醫院，為不同年齡和病況的罕見病
患者提供最合適和最貼近國際水平的服務。 


