
罕
見
疾
病
基
金
會
服
務
罕
見
疾
病
病
類
明
細
表
(
2
0
2
6
獎
學
金
專
用
)

0
1
、
胺
基
酸
/
有
機
酸
代
謝
異
常

0
1
0
1
苯
酮
尿
症

Ph
en
yl
ke
to
ur
ia
(P
KU
)

0
1
1
3
異
戊
酸
血
症

0
1
0
2
高
胱
胺
酸
血
症

H
o
m
o
c
y
s
t
i
n
u
r
i
a

0
1
1
4
丙
酸
血
症

0
1
0
3
遺
傳
性
高
酪
胺
酸
血
症

He
re
di
ta
ry

 t
yr

os
in

em
ia

0
1
1
5
戊
二
酸
尿
症
,
第
一
、
二
型

Is
ov
al
er
ic

 a
c
a
d
e
m
i
a
 (
IV
A)

P
r
o
p
i
o
n
i
c
 a
c
i
d
e
m
i
a
 (
PA

)

G
l
u
t
a
r
i
c

 a
ci
du
ri
a 
t
y
p
e

 I,
 I

I

0
1
0
4
高
甲
硫
胺
酸
血
症

M
e
t
h
i
o
n
i
n
e

 a
de
no
sy
lt
ra
ns
fe
ra
se

 d
ef
ic
ie
nc
y 
(
M
E
Т
)

0
1
1
6

0
1
0
5
楓
糖
尿
症

M
a
p
l
e
 
s
y
r
u
p
 u
r
i
n
e
 d
i
s
e
a
s
e
 (
M
S
U
D
)

0
1
1
7

0
1
0
6
非
酮
性
高
甘
胺
酸
血
症

N
o
n
k
e
t
o
t
i
c

 h
y
p
e
r
g
l
y
c
i
n
e
m
i
a

0
1
1
8

0
1
0
7
【
胱
胺
酸
血
症

Cy
st

in
os

is
0
1
1
9

0
1
0
8
苯
酮
尿
症
-

 四
氫
基
喋
哈
缺
乏
症

Ph
en

yl
ke

to
nu

ri
a-

Te
tr

ah
yd

ro
bi

op
te

ri
n 
de
fi
ci
en
cy

0
1
2
0

0
1
1
0
【
高
離
胺
酸
血
症

H
y
p
e
r
l
y
s
i
n
e
m
i
a

0
1
2
1

0
1
1
1
「
組
胺
酸
血
症

H
i
s
t
i
d
i
n
e
m
i
a

0
1
2
2

0
1
1
2
甲
基
丙
二
酸
血
症

M
e
t
h
y
l
m
a
l
o
n
i
c

 a
c
i
d
e
m
i
a
 (
M
M
A
)

0
1
2
3

0
2
、
尿
素
循
環
代
謝
異
常

0
2
0
1
瓜
胺
酸
血
症

Ci
tr

ul
li

ne
mi

a
0
2
0
4
其
他
未
分
類
之
先
天
性
尿
素
循
環
代
謝
障
礙

0
2
0
2
【
鳥
胺
酸
氨
甲
 
基
轉
移
酶
缺
乏
症

O
m
i
t
h
i
n
e
 t
r
a
n
s
c
a
r
b
a
m
y
l
a
s
e
 d
ef
ic
ie
nc
y

0
2
0
5

0
2
0
3
乙
醯
穀
胺
酸
合
成
酶
缺
乏
症

Ni
tr
oa
ce
ty
lg
lu
ta
ma
te

 s
yn
th
et
as
e 
de
fi
ci
en
cy

 (
N
A
G
)

0
2
0
6

0
3
、
其
他
代
謝
異
常

0
3
0
1
肝
醣
儲
積
症
,
第
一
型
~
第
四
型

G
l
y
c
o
g
e
n
 s
t
o
r
a
g
e
 d
i
s
e
a
s
e
 (
ty
pe

 I
~
t
y
p
e
 
IV
)

0
3
2
3
三
甲
基
胺
尿
症

0
3
0
2
「
黏
多
醣
症
,
第
一
型
~
第
六
型

Mu
co
po
ly
sa
cc
ha
ri
do
se
s(
ty
pe

 I
~
 t
y
p
e
 V
I)

0
3
2
4
先
天
性
全
身
脂
質
營
養
不
良
症

0
3
0
3
高
雪
氏
症

G
a
u
c
h
e
r
'
s
 d
i
s
e
a
s
e

0
3
2
5

0
3
0
4

Fa
br

y 
氏
症
(
法
布
瑞
氏
症
)

Fa
br

y 
D
i
s
e
a
s
e

0
3
2
6

0
3
0
5
N
i
e
m
a
n
n
-
P
i
c
k
氏
症
,
鞘
髓
磷
脂
儲
積
症

尼
曼
匹
克
症

N
i
e
m
a
n
n
-
P
i
c
k

 D
i
s
e
a
s
e
 (
N
P
)

0
3
0
6
【
短
鏈
脂
肪
酸
去
氫
酶
缺
乏
症

S
h
o
r
t
-
c
h
a
i
n

 a
cy

l-
Co

A 
de
hy
dr
og
en
as
e 

de
fi
ci
en
cy

0
3
2
8

0
3
2
7

3
-
羟
基
-
3
-
甲
基
戊
二
酸
血
症
(
白
胺
酸
代
謝

異
常
)

三
甲
基
巴
豆
醯
輔
酶
A
羧
化
酵
素
缺
乏
症

多
發
性
羧
化
酶
缺
乏
症

高
脯
胺
酸
血
症

芳
香
族
L
-
胺
基
酸
類
脫
羧
基
酶
缺
乏
症

甲
基
丙
二
酸
血
症
併
高
胱
胺
酸
血
症
(
C
b
1

 C

型
)

黑
尿
症

原
發
性
高
草
酸
鹽
尿
症

高
鳥
胺
酸
血
症
-
高
氨
血
症
-
高
瓜
胺
酸
血
症

症
候
群

【
精
胺
丁
二
酸
酵
素
缺
乏
症

中
鏈
脂
肪
酸
去
氫
酵
素
缺
乏
症

丙
酮
酸
鹽
脫
氫
酶
缺
乏
症

【
腦
腱
性
黃
瘤
症

腦
血
管
屏
障
葡
萄
糖
輸
送
缺
陷

3-
Hy

dr
ox

y-
3-

me
th

yl
-g

lu
ta

ri
c 
a
c
i
d
e
m
i
a

3-
Me
th
yl
cr
ot
on
y-
Co
A  
c
a
r
b
o
x
y
l
a
s
e
 d
ef

ic
ie

nc
y

M
u
l
t
i
p
l
e
 c
a
r
b
o
x
y
l
a
s
e
 d
ef
ic
ie
nc
y

Hy
pe

rp
ro

li
ne

mi
a

A
r
o
m
a
t
i
c
 L
-
a
m
i
n
o
 a
c
i
d
 d
e
c
a
r
b
o
x
y
l
a
s
e
 d
ef

ic
ie

nc
y

C
o
b
a
l
a
m
i
n

 C
 D
e
f
e
c
t

 (
M
e
t
h
y
l
m
a
l
o
n
i
c

 A
c
i
d
u
r
i
a

 a
n
d

H
o
m
o
c
y
s
t
i
n
u
r
i
a
,
 C
b
1
C

 t
y
p
e
)

Al
ka
pt
on
ur
ia

Pr
im
ar
y 
Hy
pe
ro
xa
lu
ri
a

O
t
h
e
r

 C
on

ge
ni

ta
l 
U
r
e
a
 C
yc

le
 D
i
s
o
r
d
e
r
s

Hy
pe
ro
rn
it
hi
ne
mi
a-
Hy
pe
ra
mm
on
em
ia
-

H
o
m
o
c
i
t
r
u
l
l
i
n
u
r
i
a
 S
y
n
d
r
o
m
e

A
r
g
i
n
i
n
o
s
u
c
c
i
n
i
c

 A
c
i
d
u
r
i
a

T
r
i
m
e
t
h
y
l
a
m
i
n
u
r
i
a

Co
ng

en
it

al
 g
e
n
e
r
a
l
i
z
e
d
 L
i
p
o
d
y
s
t
r
o
p
h
y

M
e
d
i
u
m
-
c
h
a
i
n
 a
c
y
1
-
c
o
e
n
z
y
m
e
 A
d
e
h
y
d
r
o
g
e
n
a
s
e

de
fi
ci
en
cy

 (
M
C
A
D
)

Py
ru

va
te

 d
e
h
y
d
r
o
g
e
n
a
s
e

 d
ef

ic
ie

nc
y

C
e
r
e
b
r
o
t
e
n
d
i
n
o
u
s

 X
a
n
t
h
o
m
a
t
o
s
i
s

Gl
ut
(G
lu
co
se

 T
ra
ns
po
rt
) 
1
 D
ef

ic
ie

nc
y 
S
y
n
d
r
o
m
e

0
3
0
7
腎
上
腺
腦
白
質
失
養
症

Ad
re
no
le
uk
od
ys
tr
op
hy

 (
AL

D)
0
3
2
9

| 肢
近
端
型
點
狀
軟
骨
發
育
不
良

R
h
i
z
o
m
e
l
i
c
 C
ho

nd
ro

dy
sp

la
si

a  
P
u
n
c
t
a
t
a
 (
R
C
D
P
)

0
3
0
8
「
脂
肪
酸
氧
化
作
用
缺
陷

Fa
tt
y 
ac
id

 o
x
i
d
a
t
i
o
n
 d
ef

ec
t

0
3
3
0
豆
固
醇
血
症

S
i
t
o
s
t
e
r
o
l
e
m
i
a

0
3
0
9
亞
硫
酸
鹽
氧
化
酶
缺
乏

Su
lf
it
e 
o
x
i
d
a
s
e
 d
ef

ic
ie

nc
y

0
3
3
1
鋁
輔
酶
缺
乏
症

M
o
l
y
b
d
e
n
u
m
 c
o
f
a
c
t
o
r
 d
ef

ic
ie

nc
y

0
3
1
0
遺
傳
性
果
糖
不
耐
症
,
果
酸
尿
症

F
r
u
c
t
o
s
e
 i
nt
ol
er
an
ce
, 
he

re
di

ta
ry

0
3
3
2
低
碳
酸
酯
酶
症

H
y
p
o
p
h
o
s
p
h
a
t
a
s
i
a

0
3
1
1
岩
藻
糖
代
謝
異
常
(
儲
積
症
)

F
u
c
o
s
i
d
o
s
i
s

0
3
3
3
球
細
胞
腦
白
質
失
養
症

G
l
o
b
o
i
d

 C
e
l
l
 L
eu
ko
dy
st
ro
ph
y

0
3
1
2
原
發
性
肉
鹼
缺
乏
症

Ca
rn

it
in

e 
de

fi
ci

en
cy

 s
y
n
d
r
o
m
e
,
 p
ri
ma
ry

0
3
3
4
巴
氏
症
候
群

Ba
rt
h 
S
y
n
d
r
o
m
e

0
3
1
3
M
L
D
症
候
群

M
e
t
a
c
h
r
o
m
a
t
i
c
 L
eu
ko
dy
st
ro
ph
y 
(
M
L
D
)

0
3
3
5
B
e
t
a
硫
解
酶
缺
乏
症

Be
ta

-K
et

ot
hi

ol
as

e 
De
fi
ci
en
cy

0
3
1
4
【
粒
線
體
缺
陷

M
i
t
o
c
h
o
n
d
r
i
a
l
 
d
e
f
e
c
t

0
3
3
6
【
嬰
兒
型
溶
酶
體
酸
性
脂
肪
酶
缺
乏
症
,
伍
爾

曼
氏
症

(I
nf
an
ti
le

 f
o
r
m
 L
y
s
o
s
o
m
a
l

 A
c
i
d
 L
ip

as
e 
D
e
f
i
c
i
e
n
c
y

(
W
o
l
m
a
n
 D
is

ea
se

))
0
3
1
5
紫
質
症

p
o
r
p
h
y
r
i
a

0
3
3
7
多
發
性
硫
酸
脂
酶
缺
乏
症

Mu
lt
ip
le

 S
ul
fa
ta
se

 D
ef
ic
ie
nc
y



0
3
1
6
威
爾
森
氏
症

W
i
l
s
o
n
'
s
 d
i
s
e
a
s
e

0
3
1
7
先
天
性
高
乳
酸
血
症

Congenital
 hyperlactic

 a
c
i
d
e
m
i
a

0
3
3
9

0
3
1
8
持
續
性
幼
兒
型
胰
島
素
過
度
分
泌
低
血
糖
症

Persistent hyperinsulinemic
 h
y
p
o
g
l
y
c
e
m
i
a
 o
f

 infancy
0
3
4
0
轉
醛
醇
酶
缺
乏
症

0
3
1
9
半
乳
糖
血
症

G
a
l
a
c
t
o
s
e
m
i
a

0
3
4
1
大
腦
肌
酸
缺
乏
症

0
3
2
0
黏
脂
質
症

Mucolipidosis
0
3
4
2

0
3
2
1
其
他
未
分
類
之
代
謝
異
常
疾
病

0
3
4
3

S
h
w
a
c
h
m
a
n
-
D
i
a
m
o
n
d

0
3
3
8
生
物
素
酶
缺
乏
症

雷
伯
氏
遺
傳
性
視
神
經
病
變

硫
胺
素
(
維
生
素
B
1
)
代
謝
功
能
障
礙
症
候
群

B
i
o
t
i
n
i
d
a
s
e
 Deficiencу

L
e
b
e
r
 hereditary o

p
t
i
c n

e
u
r
o
p
a
t
h
y

 (
L
H
O
N
)

T
r
a
n
s
a
l
d
o
l
a
s
e
 deficiency

C
e
r
e
b
r
a
l
 Creatine

 
Deficiency

T
h
i
a
m
i
n
e
 
M
e
t
a
b
o
l
i
s
m
 
Dysfunction

 
S
y
n
d
r
o
m
e
s

S
h
w
a
c
h
m
a
n
-
D
i
a
m
o
n
d

 S
y
n
d
r
o
m
e

0
3
2
2
碳
水
化
合
缺
乏
醣
蛋
白
症
候
群

Carbohydrate-deficiencyglycoprotein
 s
y
n
d
r
o
m
e

(
C
D
G
)

0
4
、
心
肺
功
能
失
調

0
4
0
1
原
發
性
肺
血
鐵
質
沉
積
症

P
r
i
m
a
r
y

 P
u
l
m
o
n
a
r
y

 h
e
m
o
s
i
d
e
r
o
s
i
s

0
4
0
6

H
o
l
t
-
O
r
a
m

H
o
l
t
-
O
r
a
m
 S
y
n
d
r
o
m
e

0
4
0
2
特
發
性
或
遺
傳
性
肺
動
脈
高
壓

Idiopathic
 
o
r
 H
e
r
i
t
a
b
l
e
 P
p
u
l
m
o
n
a
r
y

 Arterial

Hypertension
 (
I
P
A
H
 
Н
Р
А
Н
)

0
4
0
7

A
n
d
e
r
s
e
n
 氏
症
候
群
(
心
節
律
障
礙
暨
週
期
性

麻
痺
症
候
群
;
鉀
離
子
通
道
病
變
疾
病
)

Andersen's
 syndrome

0
4
0
3
A
l
s
t
r
o
m
氏
症
候
群

A
l
s
r
t
o
m
 S
y
n
d
r
o
m
e

0
4
0
8
窒
息
性
胸
腔
失
養
症

Asphyxiating
 t
h
o
r
a
c
i
c

 d
y
s
t
r
o
p
h
y

0
4
0
4
特
發
性
嬰
兒
動
脈
硬
化

Idiopathic
 Infantile

 Arterial
 Calcification

0
4
0
5
囊
狀
纖
維
化

0
5
0
1
進
行
性
家
族
性
肝
內
膽
汁
滯
留
症

0
5
0
3
經
元
發
育
異
常

0
5
0
2
先
天
性
膽
酸
合
成
障
礙

I
n
b
o
n
 
e
r
r
o
r
s
 o
f
 bile

 a
c
i
d
 synthesis

0
5
0
4
阿
拉
吉
歐
症
候
群

Cystic
 fibrosis

P
r
o
g
r
e
s
s
i
v
e
 i
n
t
r
a
h
e
p
a
t
i
c
 c
h
o
l
e
s
t
a
s
i
s
 (PFIC)

0
4
0
9
先
天
性
中
樞
性
換
氣
不
足
症
候
群

0
5
、
消
化
系
統
失
調先
天
性
C
a
j
a
l
氏
間
質
細
胞
增
生
合
併
腸
道
神

Congenital
 Central

 Hypoventilation

Syndrome(CCHS)

Congenital
 Interstitial C

e
l
l

 o
f

 Cajal
 Hyperplasis

 with
N
e
u
r
o
n
a
l
 Intestinal

 Dyspl

Alagille
 S
y
n
d
r
o
m
e

0
6
、
泌
尿
系
統
失
調

0
6
0
1
腎
因
型
尿
崩
症

Nephrogenic
 D
i
a
b
e
t
e
s
 Insipidus

0
6
0
5
體
染
色
體
隱
性
多
囊
性
腎
臟
疾
病

A
u
t
o
s
o
m
a
l
 r
e
c
e
s
s
i
v
e  polycystic

 k
i
d
n
e
y
 d
i
s
e
a
s
e

0
6
0
2
性
聯
遺
傳
型
低
磷
酸
鹽
何
樓
症

X-linked
 h
y
p
o
p
h
o
s
p
h
a
t
e
m
i
c
 rickets

Bartter's s
y
n
d
r
o
m
e

0
6
0
3
L
o
w
e
氏
症
候
群

L
o
w
e
 s
y
d
r
o
m
e

0
6
0
4
家
族
性
低
血
鉀
症

H
y
p
o
k
a
l
e
m
i
a
,

 familial

0
7
、
腦
部
或
神
經
病
變

0
7
0
1
毛
毛
樣
腦
血
管
疾
病

9
0
9
0

0
6
0
7

0
6
0
8

B
a
r
t
t
e
r
氏
症
候
群

G
i
t
e
l
m
a
n
氏
症
候
群

亞
伯
氏
症
候
群

J
o
u
b
e
r
t
氏
症
候
群
(
家
族
性
小
腦
部
發
育

G
i
t
e
l
m
a
n
 s
y
n
d
r
o
m
e

Alport
 S
y
n
d
r
o
m
e

M
o
y
a
 m
o
y
a

 d
i
s
e
a
s
e

0
7
2
6

J
o
u
b
e
r
t

 s
y
n
d
r
o
m
e

不
全
)

P
e
l
i
z
a
e
u
s
-
M
e
r
z
b
a
c
h
e
r
氏
症
(
慢
性
兒
童

0
7
0
2
勝
抵
體
發
育
不
全
症

A
g
e
n
e
s
i
s

 o
f

 c
o
r
p
u
s

 c
a
l
l
o
s
u
m

0
7
2
7

P
e
l
i
z
a
e
u
s
-
M
e
r
z
b
a
c
h
e
r
 D
i
s
e
a
s
e

型
腦
硬
化
症
)

0
7
0
3
脊
髓
小
腦
退
化
性
動
作
協
調
障
礙

Spinocerebellar
 ataxia(SCA)

0
7
2
8
甘
 
迪
氏
症
(
脊
髓
延
隨
性
肌
肉
萎
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d
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i
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p
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c
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b
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d
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 D
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e
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d
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e
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 D
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e
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c
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d
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d
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e
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d
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h
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c
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c
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膚
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龍
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e
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Craniometaphyseal
 
Dysplasia

B
e
a
l
s
 S
y
n
d
r
o
m
e

Loeys-Dietz
 s
y
n
d
r
o
m
e
(
L
D
S
)

1
1
0
3
先
天
結
締
組
織
異
常
第
四
型
(
鬆
皮
症
)

E
h
l
e
r
s
 D
a
n
l
o
s

 s
y
n
d
r
o
m
e

 I
V

1
2
、
造
血
功
能
異
常

1
2
0
2
重
型
海
洋
性
貧
血

T
h
a
l
a
s
s
e
m
i
a
 m
a
j
o
r

1
2
0
7
先
天
性
純
紅
血
球
再
生
障
礙
性
貧
血

1
2
0
3
血
小
板
無
力
症

T
h
r
o
m
b
a
s
t
h
e
n
i
a

1
2
0
8
非
典
型
性
尿
毒
溶
血
症
候
群

1
2
0
4
同
基
因
合
子
蛋
白
質
C
缺
乏
症

H
o
m
o
z
y
g
o
u
s

 proetin
 
C
 deficiency

1
2
0
9
蛋
白
質
S
缺
乏
症

1
2
0
5
x
1
-
抗
胰
蛋
白
酶
缺
乏
症

a
1
-

 Antitrypsin
 deficiency

1
2
1
0
先
天
性
血
栓
性
血
小
板
低
下
紫
斑
症

D
i
a
m
o
n
d
 Blackfan

 A
n
e
m
i
a

 (DBA)

Atypical
 H
e
m
o
l
y
t
i
c
 U
r
e
m
i
c

 S
y
n
d
r
o
m
e
 (
a
H
U
S
)

P
r
o
t
e
i
n
 S

 D
e
f
i
c
i
e
n
c
y

C
o
n
g
e
n
i
t
a
l
 T
h
r
o
m
b
o
t
i
c

 T
h
r
o
m
b
o
c
y
t
o
p
e
n
i
c
 P
u
r
p
u
r
a

1
2
0
6
陣
發
性
夜
間
血
紅
素
尿
症

P
a
r
o
x
y
s
m
a
l
 N
o
c
t
u
r
n
a
l
 H
e
m
o
g
l
o
b
i
n
u
r
i
a

 (
P
N
H
)

1
3
、
免
疫
疾
病

1
3
0
1
布
魯
頓
氏
低
免
疫
球
蛋
白
血
症

B
r
u
t
o
n
'
s
 a
g
a
m
m
a
g
l
o
b
u
l
i
n
e
m
i
a

1
3
0
2
原
發
性
慢
性
肉
芽
腫
病

C
h
r
o
n
i
c

 p
r
i
m
a
r
y

 g
r
a
n
u
l
o
m
a
t
o
u
s
 d
i
s
e
a
s
e

1
3
0
3

1
3
0
4

W
i
s
k
o
t
t
-
A
l
d
r
i
c
h
氏
症
候
群

1
3
0
5
嚴
重
複
合
型
免
疫
缺
乏
症

先
天
性
高
免
疫
球
蛋
白
E
症
候
群

Congenital
 H
y
p
e
r

 IgE
 s
y
n
d
r
o
m
e

W
i
s
k
o
t
t
-
A
l
d
r
i
c
h
 S
y
n
d
r
o
m
e

S
e
v
e
r
e
 c
o
m
b
i
n
e
d
 immunodeficiency

1
3
1
0
遺
傳
性
血
管
性
水
腫

1
4
、
內
分
泌
疾
病

1
4
0
8
威
爾
姆
氏
腫
瘤
、
無
虹
膜
、
性
器
異
常
、
智

能
障
礙
症
候
群

 (
W
A
G
R
症
候
群
)

腎
上
腺
皮
促
素
抗
性

1
4
0
1
先
天
性
腎
上
腺
發
育
不
全

Congenital
 a
d
r
e
n
a
l

 hypoplasia

1
4
0
2
假
性
副
甲
狀
腺
低
能
症

Pseudohypoparathyroidism
1
4
0
9

1
4
0
3
同
合
子
家
族
性
高
膽
固
醇
血
症

H
o
m
o
z
y
g
o
u
s

 familial hypercholesterolemia
1
4
1
0
第
一
型
遺
傳
性
維
生
素
D
依
賴
型
症

1
4
0
4
家
族
性
高
乳
糜
微
粒
血
症

Familial
 hyperchylomicronemia

1
4
1
1

K
a
l
l
m
a
n
n
氏
症
候
群

1
4
0
5
肢
端
肥
大
症

 (
大
肢
症
)

A
c
r
o
m
e
g
a
l
y

1
4
1
2
永
久
性
新
生
兒
糖
尿
病

1
4
0
6
L
a
r
o
n
氏
侏
儒
症
候
群

1
4
0
7

K
e
n
n
y
-
C
a
f
f
e
y
氏
症
候
群

L
a
r
o
n
 s
y
n
d
r
o
m
e
 (Laron

 dwarfism)

Kenny-Caffey
 s
y
n
d
r
o
m
e

1
4
1
3

M
I
R
A
G
E
 症
候
群

1
5
、
不
正
常
細
胞
增
生
瘤

1
5
0
1

1
5
0
3

「
神
經
纖
維
瘤
症
候
群
第
二
型

視
網
膜
母
細
胞
瘤

N
e
u
r
o
f
i
b
r
o
m
a
t
o
s
i
s
 T
y
p
e

 II

R
e
t
i
n
o
b
l
a
s
t
o
m
a

1
5
0
5

B
e
c
k
w
i
t
h

 W
i
e
d
e
m
a
n
n

1
5
0
6
淋
巴
血
管
平
滑
肌
肉
增
生
症

C
o
m
p
l
e
m
e
n
t

 C
o
m
p
o
n
e
n
t

 8
 deficiency

I
P
E
X

 S
y
n
d
r
o
m
e

H
y
p
e
r
-
I
g
M
 S
y
n
d
r
o
m
e

Interferon
 y

 r
e
c
e
p
t
o
r

 1 deficiency

Hereditary
 A
n
g
i
o
e
d
e
m
a

 (
H
A
E
)

W
A
G
R

 S
y
n
d
r
o
m
e
(
W
i
l
m
s
'
 
t
u
m
o
r
-
A
n
i
r
i
d
i
a
-

Genitourinary
 A
n
o
m
a
l
i
e
s
-
m
e
n
t
a
l
 R
e
t
a
r
d
a
t
i
o
n
)

A
C
T
H
 r
e
s
i
s
t
a
n
c
e

2
5
-
H
y
d
r
o
x
y
v
i
t
a
m
i
n
 D1-Alpha-Hydroxylase

D
e
f
i
c
i
e
n
c
y

Kallmann
 s
y
n
d
r
o
m
e

P
e
r
m
a
n
e
n
t
 N
e
o
n
a
t
a
l
 D
i
a
b
e
t
e
s

 Mellitus

M
I
R
A
G
E

 S
y
n
d
r
o
m
e

1
3
0
6
補
體
成
份
8
缺
乏
症

1
3
0
7
I
P
E
X
症
候
群

1
3
0
8
高
免
疫
球
蛋
白
M
症
候
群

1
3
0
9

干
擾
素
受
體
1
缺
陷

B
e
c
k
w
i
t
h

 W
i
e
d
e
m
a
n
n
 s
y
n
d
r
o
m
e

L
y
m
p
h
a
n
g
i
o
l
e
i
o
m
y
o
m
a
t
o
s
i
s
 (
L
A
M
)



1
5
0
4
「
神
經
母
細
胞
瘤

N
e
u
r
o
b
l
a
s
t
o
m
a

1
5
0
7

V
o
n
 
H
i
p
p
e
l
-
L
i
n
d
a
u
症
候
群
,
逢
希
伯
-
林

道
症
候
群

V
o
n
 H
i
p
p
e
l
-
L
i
n
d
a
u
 D
i
s
e
a
s
e
 (
VH

L)

1
6
、
外
觀
異
常

1
6
0
1
愛
伯
特
氏
症

A
p
e
r
t

 s
yn
dr
om
e

1
6
1
9
耳
-
 
-
指
(
趾
)
症
候
群

Ot
o-
Pa
la
to
-D
ig
it
al

 
s
y
n
d
r
o
m
e

1
6
0
2
C
r
o
u
z
o
n
氏
症
候
群

C
r
o
u
z
o
n
 S
y
n
d
r
o
m
e

1
6
2
0

R
o
b
i
n
o
w

R
o
b
i
n
o
w

 S
y
n
d
r
o
m
e

1
6
0
3
羅
素
-
西
弗
氏
症

Ru
ss

el
l-

Si
lv

er
 s
y
n
d
r
o
m
e

1
6
2
1

P
f
e
i
f
f
e
r
氏
症
候
群

Pf
ei

ff
er

 S
y
n
d
r
o
m
e

C
o
r
n
e
l
i
a
 d
e
 
L
a
n
g
e
氏
症
候
群
,
狄
蘭
氏
症

1
6
0
4
候
群

C
o
r
n
e
l
i
a
 d
e
 L
a
n
g
e

 s
y
n
d
r
o
m
e

1
6
2
2
指
(
趾
)
甲
 
骨
症
候
群

Na
il

-P
at

el
la

 S
y
n
d
r
o
m
e

1
6
0
5
X
 脆
折
症

Fr
ag
il
e 
X

 s
y
n
d
r
o
m
e

1
6
2
3
C
F
C
症
候
群

C
a
r
d
i
o
f
a
c
i
o
c
u
t
a
n
e
o
u
s
 S
y
n
d
r
o
m
e

1
6
0
6
C
H
A
R
G
E
症
候
群

C
H
A
R
G
E

 S
y
n
d
r
o
m
e

1
6
2
4

P
e
t
e
r
s
-
P
l
u
s
症
候
群

Pe
te

rs
-P

lu
s 
S
y
n
d
r
o
m
e

1
6
0
7

A
a
r
s
k
o
g
-
S
c
o
t
t
氏
症
候
群

Aa
rs

ko
g-

Sc
ot

t 
s
y
n
d
r
o
m
e

1
6
2
5
N
a
g
e
r
症
候
群

N
a
g
e
r

 S
y
n
d
r
o
m
e

1
6
0
8

S
m
i
t
h
-
L
e
m
l
i
-
O
p
i
t
z
症
候
群

S
m
i
t
h
-
L
e
m
l
i
-
O
p
i
t
z
 s
y
n
d
r
o
m
e

1
6
2
6

Co
ff
in
-S
ir
is

Co
ff

in
-S

ir
is

 s
y
n
d
r
o
m
e

1
6
0
9

B
a
r
d
e
t
-
B
i
e
d
l
氏
症
候
群

B
a
r
d
e
t
-
B
i
e
d
l
 s
y
n
d
r
o
m
e

1
6
2
7
【
懷
特
-
薩
頓
症
候
群

W
h
i
t
e
-
S
u
t
t
o
n

 S
y
n
d
r
o
m
e

1
6
1
0
L
a
r
s
e
n
氏
症
候
群
(
顎
裂
-
先
天
性
脫
位
症
候

群
L
a
r
s
e
n

 s
y
n
d
r
o
m
e

1
6
2
8
A
y
m
e
-
G
r
i
p
p
症
候
群

A
y
m
e
-
G
r
i
p
p
 s
y
n
d
r
o
m
e

1
6
1
1
皮
爾
羅
賓
氏
症

Pi
er
re

 R
o
b
i
n
 S
y
n
d
r
o
m
e

1
6
2
9

C
o
f
f
i
n
-
L
o
w
r
y
症
候
群

Co
ff

in
-L

ow
ry

 S
y
n
d
r
o
m
e

1
6
1
2

T
r
e
a
c
h
e
r

 C
o
l
l
i
n
s
氏
症
候
群

T
r
e
a
c
h
e
r
 C
ol

li
ns

 s
y
n
d
r
o
m
e

1
6
3
0

M
y
h
r
e
症
候
群

M
y
h
r
e
 S
y
n
d
r
o
m
e

1
6
1
3
多
發
性
翼
狀
膜
症
候
群

Mu
lt

ip
le

 p
t
e
r
y
g
i
u
m
 s
y
n
d
r
o
m
e

1
6
3
1
森
森
布
倫
納
症
候
群

S
e
n
s
e
n
b
r
e
n
n
e
r
 S
y
n
d
r
o
m
e

1
6
1
4
努
南
氏
症

N
o
o
n
a
n
 s
y
n
d
r
o
m
e

1
6
3
2
克
片
-

 魯
賓
斯
基
症
候
群

K
e
p
p
e
n
 -

 L
ub

in
sk

y 
sy
nd
ro
me

1
6
1
5
克
斯
提
洛
氏
彈
性
蛋
白
缺
陷
症
(
小
黑
人
症
)

C
o
s
t
e
l
l
o
 S
y
n
d
r
o
m
e

1
6
3
3

G
a
l
l
o
w
a
y
-
M
o
w
a
t

 症
候
群

G
a
l
l
o
w
a
y
-
M
o
w
a
t

 s
y
n
d
r
o
m
e

1
6
1
6

F
r
a
s
e
r
 氏
症
候
群

F
r
a
s
e
r

 s
y
n
d
r
o
m
e

1
6
3
4

P
i
e
r
p
o
n
t
 症
候
群

Pi
er

po
nt

 s
y
n
d
r
o
m
e

1
6
1
7
先
天
性
家
族
性
臉
口
狹
小
症

Bl
ep

ha
ro

ph
im

os
is

-P
to

si
s-

Ep
ic

an
th

us
 I
n
v
e
r
s
u
s

1
6
3
5

W
i
e
d
e
m
a
n
n
-
S
t
e
i
n
e
r
症
候
群

S
y
n
d
r
o
m
e

W
i
e
d
e
m
a
n
n
-
S
t
e
i
n
e
r

 s
y
n
d
r
o
m
e

1
6
1
8

K
a
b
u
k
i
症
候
群

K
a
b
u
k
i
 S
y
n
d
r
o
m
e

1
7
、
染
色
體
異
常

1
7
0
1

P
r
a
d
e
r
-
W
i
l
l
i
氏
症
候
群
(
小
胖
威
利
)

Pr
ad

er
-W

il
li

 s
y
n
d
r
o
m
e

 (
P
W
S
)

1
7
0
7

B
r
a
n
c
h
i
o
-
O
t
o
-
R
e
n
a
l

B
r
a
n
c
h
i
o
-
O
t
o
-
R
e
n
a
l
 S
y
n
d
r
o
m
e
,
 B
O
R
 S
y
n
d
r
o
m
e

1
7
0
2
A
n
g
e
l
m
a
n
氏
症
候
群
(
快
樂
玩
偶
)

A
n
g
e
l
m
a
n

 s
y
n
d
r
o
m
e
 (
AS

)
1
7
0
8

K
l
e
e
f
s
t
r
a
 症
候
群

K
l
e
e
f
s
t
r
a
 S
y
n
d
r
o
m
e

1
7
0
3
威
廉
斯
氏
症

W
i
l
l
i
a
m
s
 S
y
n
d
r
o
m
e

1
7
0
9
沃
夫
-
賀
許
宏
氏
症
候
群

W
o
l
f
-
H
i
r
s
c
h
h
o
r
n
 
S
y
n
d
r
o
m
e

 (
W
H
S
)

1
7
0
4
D
i
G
e
o
r
g
e
'
s
症
候
群
(
狄
喬
治
氏
症
)

Di
Ge

or
ge

's
 S
y
n
d
r
o
m
e

1
7
1
0

P
h
e
l
a
n
-
M
c
D
e
r
m
i
d
1

P
h
e
l
a
n
-
M
c
D
e
r
m
i
d
 
s
y
n
d
r
o
m
e

1
7
0
6

R
u
b
i
n
s
t
e
i
n
-
T
a
y
b
i
氏
症
候
群

Ru
bi

ns
te

in
-T

ay
bi

 s
y
n
d
r
o
m
e

1
8
、
其
他
分
類
或
不
明
原
因

1
8
0
1
早
老
症

H
u
t
c
h
i
n
s
o
n

 G
il

fo
rd

 
pr

og
er

ia
 
s
y
n
d
r
o
m
e

1
8
0
9
先
天
性
靜
脈
畸
形
骨
肥
大
症
候
群

Kl
ip

pe
l-

Tr
en

au
na

y 
s
y
n
d
r
o
m
e

1
8
0
2

C
o
c
k
a
y
n
e
氏
症
候
群
·
柯
凱
因
氏
症
候
群

C
o
c
k
a
y
n
e
 s
y
n
d
r
o
m
e

1
8
1
0
遺
傳
性
出
血
性
血
管
擴
張
症

He
re
di
ta
ry

 H
e
m
o
r
r
h
a
g
i
c

 T
e
l
a
n
g
i
e
c
t
a
s
i
a

1
8
0
3
海
勒
曼
-
史
德
萊
夫
氏
症
候
群

H
a
l
l
e
r
m
a
n
n
-
S
t
r
e
i
f
f

 s
y
n
d
r
o
m
e

1
8
1
1

St
ar
ga
rd
t'
s 
氏
症

St
ar

ga
rd

t'
s 
d
i
s
e
a
s
e

1
8
0
4
髮
-

 肝
-
腸
症
候
群

Tr
ic

ho
-h

ep
at

o-
en

te
ri

c 
s
y
n
d
r
o
m
e

1
8
1
2
先
天
性
無
虹
膜

An
ir
id
ia

1
8
0
5
先
天
性
水
痘
症
候
群

Co
ng

en
it

al
 V
ar
ic
el
la

 S
y
n
d
r
o
m
e

1
8
1
3

K
o
h
i
m
e
i
e
r
-
D
e
g
o
s
 
綜
合
症

K
o
h
l
m
e
i
e
r
-
D
e
g
o
s
 D
i
s
e
a
s
e

1
8
0
6
成
人
型
早
老
症

W
e
r
n
e
r

 S
y
n
d
r
o
m
e

1
8
1
4
隱
匿
性
黃
斑
部
失
養
症

O
c
c
u
l
t

 M
a
c
u
l
a
r
 D
y
s
t
r
o
p
h
y

 (
O
M
D
)

1
8
0
8
短
指
發
育
不
良
及
性
別
顛
倒

C
a
m
p
o
m
e
l
i
c

 d
y
s
p
l
a
s
i
a
 w
i
t
h
 a
u
t
o
s
o
m
a
l
 s
e
x
 r
e
v
e
r
s
a
l

1
8
1
5
萊
伯
氏
先
天
性
黑
症

L
e
b
e
r

 C
o n

ge
ni

t a
l 
A
m
a
u
r
o
s
i
s
 (
L
C
A
)

* 
本
表
為
本
會
自
行
分
類
,
皆
為
目
前
基
金
會
服
務
之
所
有
罕
見
疾
病
之
疾
病
種
類
共
2
9
0
種
,
獎
助
學
金
申
請
者
請
參
考
本
表
所
列
之
病
類
(
更
新
日
期
1
1
5
年
3
月
)


