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唐氏症之路四十年

前
一陣子高雄巿一家麥當勞拒絕一位四十

歲的女性唐氏症患者，引發喧然大波，

讓社會注意到唐氏症患者與家庭的困境。唐

氏症恰是我在臺灣大學四十年醫師生涯的一

個工作重點，也因此不免勾起了一些回憶。

身為婦產科醫生，母子均安是我們工作

的最高目標；雖然母子均安，不過新生兒卻

罹患唐氏症，自令人有天大的遺憾。唐氏症

既不能靠疫苗預防，也無治療方法，惟一辦

法是透過產前診斷，即羊水檢查來預防。

要拿到羊水，就得做羊膜穿刺；三十

多年前，要在懷孕四、五個月的孕婦肚子上

戳一針，可是天方夜譚。別說孕婦不接受，

事實上要怎麼做，我也不太知道，因為從不

曾看過前輩們做過。即使能抽到羊水，如何

把胎兒的細胞培養起來，分析其染色體更是

一門挑戰，在當年，細胞培養可是比登天還

難。

但在「一定要解決唐氏症」的企圖心

驅策之下，慢慢地摸索到羊膜穿刺的要領，

1982年又到紐約跟也是臺大醫科校友的徐裕

芬教授學習羊水細胞培養、染色體分析及遺

傳諮詢；在1983年之後，羊膜穿刺和羊水細

胞的染色體檢查已然成熟，優生保健法也適

時通過，讓產前診斷有了法律基礎。

透過周產期醫學會及衛生署的推廣，一

批批的婦產科醫生來見習羊膜穿刺，夠水準

的羊水檢驗室也漸普及，使羊膜穿刺及羊水

檢查不再是夢想；1988年之際，台灣高齡孕

婦接受羊膜穿刺的只有7.5%，到了2000年已

高達75%。最近則已高達95%。

不過，高齡婦女的羊膜穿刺率即使達到

100%，仍未能解決唐氏症的問題，因為80%

的唐氏症兒來自非高齡婦女，而她們占了孕

婦的90%以上。要每人都接受羊膜穿刺，不僅

實務不可行，也不合成本效益；於是，如何

在非高齡孕婦中，把高危險者篩選出來接受

羊膜穿刺，就成了全面解決唐氏症的最大挑

戰。

80年代之後，學者漸漸發現，透過母血

中某些標記的檢查，可以有效篩選唐氏症的

高危險群，接受羊膜穿刺；90年代初，這項

方法已趨成熟，我也決定在台灣全面推廣，

根本解決唐氏症的問題。

文／謝豐舟
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這種篩檢需要複雜的運算，首先必須知

道每週孕婦血中α-Fetoprotein及β-hCG的正

常中位值，還要針對孕婦的體重加以調整；

問題是這些正常值的資料，台灣人都付之闕

如，需要一項一項建立，至於這套方法在台

灣人身上是否同樣有效，也沒人有把握。

我逐項摸索，終於找到各項正常值及適

當的調整方式，將國外的運算軟體修訂到適

合台灣人使用；透過周產期醫學會以及試劑

公司的協助，建立起可供全國婦產科醫生使

用的篩檢通路，更在衛生署的研究計畫資助

下，建立包含十二所醫學中心的台灣唐氏症

研究群，評估篩檢成效。

透過全面的教育與推廣，這項篩檢工

作很快地在三年內普及到全台灣，使唐氏症

的活產率在1993年至1995年間，急劇地下降

70%；估計每年減少200位唐氏症兒，亦即每

年可以讓至少200個家庭免於產下唐氏症嬰孩

的長期負擔。

至此，經由羊膜穿刺的建立與推廣，

加上唐氏症母血篩檢工作的完成，唐氏症這

個造成智障最常見的疾病，終有了「上醫醫

國」的全面解決方式；近年來更先進的篩檢

方式陸續開發，篩檢檢出率已由70%提升到

80%。最近又有所謂非侵入性產前診斷，經由

檢測母血血清中游離的胎兒核酸，唐氏症檢

出率幾達百分之百。唐氏症由40年前的聽天

由命到今天抽個血，抽個羊水，就可分曉，

40年來的演變，真是令人嘆為觀止！

台灣的唐氏症防治從推動羊膜穿刺，到

母血篩檢，費用都是自費。政府對羊膜穿刺

的孕婦每人補助二千元，孕婦自付四千元。

從1984到現在三十年，還是二千元。聽說最

近要增加為五千元。不過，現在生育數目腰

斬，政府在這方面的支出總額，其實增加不

多。

至於母血篩檢則完全是自費。1992年剛

開始時是一次一千元。當年我一開始就採取

自費路線，一方面政府沒預算，一方面走自

費路線可以用巿場的力量去推動。

我的想法是孕婦每人出一千元，大概一

千個孕婦有一個人的胎兒會是唐氏症，所以

發現一個唐氏症要一百萬元，但這一百萬是

由一千人分擔，999人出一千元幫1個人發現

唐氏症，自己幸運沒中獎，但可以幫助一個

人和整個社會免除唐氏症的終身重擔，這是

一種利他行為。我相信絕大部分的孕婦還有

能力來負擔那一千元。畢竟每人一生只生那

麼一兩次。

為了有效推廣篩檢，必須讓醫生，檢

驗所及試劑公司都有動機，所以這一千元裡

面，診所可得400元，要做採血，送檢及後續

說明，檢驗所400元，要做檢驗，公司則要運

算，製發報告，如此大家都有推動篩檢的誘

因。

我則透過周產期醫學會，向當時的保健

處，申請一個三年計畫，每年120萬，進行

品管和統計，以評估篩檢效果。另外利用試

劑公司的資源，舉辦國內和國際的學術和教

育活動。試劑公司將我們這套方法迅速地推

廣到香港，中國，韓國，建立了他們的跨國

巿場。以每年30萬出生數，一人一千元，就

是3億元的巿場，加上鄰近各國，數目相當

可觀。可惜當年臺大醫院並無與廠商合作的
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機制，我們也只能以做好事的理念，協助廠

商，創造雙贏，當然我們贏得的就是台灣唐

氏症的解決。

有人跟我說，既然有效，何不要求納入

健保，我說，別傻了，一旦納入健保，一次

給付可能只剩三百元，大家興致缺缺，不會

努力推廣，畢竟人是資本主義的動物。

所以台灣唐氏症的成功防治，政府出的

錢非常有限，但他們可以了解和支持對的策

略，一方面節約政府經費，一方面促進巿場

活動，而讓孕婦以互助的方式，避免了唐氏

症的威脅。當年保健處同仁的睿智，值得今

日的國健局參考。台灣的乳腺癌防治其實也

可以用唐氏症的本土經驗做為借鏡。

根據國民健康署的統計，2012年台灣在

產前發現的唐氏症有309名，而出生的唐氏

兒有39名，也就是唐氏症的產前檢出率已達

90%。

1973年，我時年26歲，開始當婦產科住

院醫師，看到產房裡，年輕父母面對新生兒

是唐氏症的晴天霹靂而痛哭失聲，讓我覺得

一定要達成唐氏症的產前診斷。1978年開始

摸索羊膜穿刺，1982年到紐約進修細胞遺傳

學，1992年開始推動母血唐氏症篩檢，到今

年67歲，垂垂老矣，但慶幸的是在台灣，唐

氏症兒的出生已減到最少，這也算完成了我

年輕時的一個大心願。

只是，歷年來累積下來的唐氏症患者，

已進入成年和中年階段，父母在照顧上已經

越來越吃力，尤其唐氏症會伴有早發型失

智，更使照顧工作越來越困難。這次麥當勞

事件就凸顯了這個問題。不過，個人能力有

限，還待政府重視這個問題。然而，現在台

灣人民的實質收入倒退到十六年前的水準，

正常人活命尚且困難，怎能有餘力去照顧這

些無害而安靜的成年唐氏症患者呢？

我提醒唐氏症病友會，失智將是開始要

面對的問題。我請專研失智症的臺大醫院神

經科邱銘彰醫師協助他們。透過在各地舉行

的病友聚會，讓唐氏症家庭學習面對這個新

的課題。估計台灣現存的唐氏症患者約三萬

人，如何照顧這些從新生兒到五十歲的唐氏

症病人是個大問題，除了致力於產前篩檢之

外，這也是我認為不可忽略的一個問題。

2013年11月18日在臺大醫院開始唐氏症

聯合門診，集合了十個不同專科的醫師，同

時開設十診，為唐氏症病友服務。每次看診

三十位，由唐氏症病友會安排，並出動志工

支援。此門診每月一次，就診者由襁褓中的

嬰兒到三十歲的成人都有。我想，這個聯合

門診可算是我四十年來致力於完成唐氏症拼

圖的最後一塊。

值得一提的是，唐氏症病友會的角色。

20年前，唐氏症基金會草創的時候，我就和

他們保持聯絡並盡力幫忙。唐氏症病友會如

今已經成長壯大，他們成立了基金會也有

自己的辦公室。這次在成立臺大醫院唐氏症

聯合門診的過程，他們也全力協助。病友會

（patient advocacy group）在我們對抗了一個

疾病的過程中，實在是非常重要的角色。他

們日益專業而且可以協助爭取資源。台灣唐

氏症工作的開展，病友會確實是一股不可忽

視的力量。

最近有篇論文指出，在具有三個21號染
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色體的神經細胞上，使用分子生物的方法，

使其中一個去活化，結果，神經細胞的形狀

就趨於正常。此研究為唐氏症的治療指出一

個方向。我一直認為：唐氏症是一種模式疾

病（model disease），就像果蠅，線蟲是模

式生物的概念是一樣的。因為唐氏症的基因

型與表現型的關係十分清楚，沒有環境因素

的影響，因此唐氏症可以做為連結基因體與

人體結構和功能的Rosetta stone。例如了解唐

氏症為何會智障，可能有助於了解人腦認知

功能。了解唐氏症為何會有早發性阿滋海默

症，可能有助於對失智者的研究。希望，臺

大的唐氏症聯合門診的參與醫師們除了為唐

氏症病友提供周全的醫療服務之外，在這方

面也可以成為一個很好的研究團隊，協助揭

開唐氏症之謎。

（作者係母校醫科1972年畢業，現為母校婦
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