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給罕病家庭的話
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一、了解罕見疾病的特質



9



10

二、家庭角色的調整

三、家庭資源的應用



11



12

四、結語
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螢火蟲家族的心靈療癒之旅

罕病病友秭照護者的心理調適需求



14

罕病族群的心理需求特殊性

罕病族群的心理服務
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從絕地花園到療癒花園



---

是的，這個千萬中選一的孩子，就是「我的孩子！」
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疾病面面觀
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小宣是位活潑、開朗的

好孩子荈糊到那總是熱情的

與大家打招呼荈也會照護比

自己年幼的孩童荈讓人倍感

窩心。

Williams Beuren

1961 (microdeletion)

7
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7q11.23 (deletion)

25

CLIP2

ELN GTF2I GTF2IRD1 LIMK1

(Elastin ELN)

( )

CLIP2 GTF2I GTF2IRD1

LIMK1

GTF2IRD1
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1/20,000
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(Elfin Facies)

外觀特徵
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1. 心血管疾病

(Supra-Valvular Aortic Stenosis SVAS)

(Peripheral Pulmonic Stenosis

PPS)

2. 生長、發展遲緩

4

2

生理症狀
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3. 高血鈣

D

4. 飲食和腸胃問題

(Hiatal Hernia) (

)

5. 肌肉骨骼問題

6. 其他
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1. 特殊的人格特質

( )

2. 認知表現

1

75%

2

行為特徵
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患者的理解力和語糞能力卻不成正比荈因為他們

未必能理解自己所陳述的內容荈或某些語句真正的含

意。因此荈即使患童的糞談好像小大人似的荈與他們

對黺時荈仍應盡量選擇簡單的語糞和他們溝通。
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3

4

由於空間協調能力的不足荈許多簡單的動作荈如丟球

接球、騎腳踏車、攀爬、下樓梯、寫字等動作荈對患

童來說都有其困難性荈可搭配物理、職能治療師的幫

助荈訓練患童的協調性與感覺統合。
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臨床診斷
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75%
(Supra-

Valvular Aortic Stenosis SVAS) 

( )

50%
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(Fluorescent in Situ Hybridization FISH)

7 7q11.23

99%

(Array-

Comparative Genomic Hybridization Array-CGH)

(ELN)

50%

(SVAS)

影像學檢查

分子遺傳學檢查
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1.

2.

3.

4.

5.
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由於此疾病的症狀涵蓋生理、行為、發展及心理的

問題荈故建議需由各科相關醫師及醫療專業人員的

會診荈並定期進行相關評估、追蹤。

6

6

6.

D

7.

8.

9.

10.
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(

)

日常生活方面
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1. 符合程度的活動

2. 分解活動

策略學習
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3. 給予適當回饋

4. 直接帶著小朋友做

5. 配合音樂節奏
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感覺統合

音樂治療1 音樂治療2

音樂治療3 音樂治療4

(

)
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1. 觸覺

2. 前庭覺

3. 本體覺
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(

)

小結
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19 Blind Tom (1850

) 12

6

4 5

11

13 20

8

Tom

不一樣的天賦
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(Williams Symdrome WS)

7

90% WS

WS

音樂天使
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MUSIK GARTEN

音樂的啟發秭治療

音樂圖畫及肢體律動
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1. 0~9

2.

3.

學習注音符號的基本能力
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0~9

1 2 3

1.

( )

注音符號教學方法原則
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以上各項圖像口訣可依學習者喜好及接受狀況做修

正荈若沒有動作一定要搭配圖像以加深學習印象。
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1

A
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2. 2~3

2~3

37

3.

4.
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5.

( )
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23

7 (7q11.23) 

(Elastin ELN)

1. 

( )
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2. 

1/2 (

)

10~12 16-18

7
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1)

Williams Syndrome Association Inc.

http://www.williams-syndrome.org

2) 

The Williams syndrome Foundation (UK)

http://www.williams-syndrome.org.uk/index.html

3) 

Canadian Association for Williams Syndrome

http://www.caws-can.org/

4) 

Williams Syndrome Family Support Group

http://home.vicnet.net.au/~wsfsg/
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1) 

20 6

02-25210717

http://www.rare.org.tw

2) 

20 6

(02)2521-0717

http://www.tfrd.org.tw
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1.Williams syndrome

http://www.emedicine.com/PED/topic2439.htm

2.Williams-Beuren syndrome, Colleen A Morris,

GeneReviews

http://www.ncbi.nlm.nih.gov/bookshelf/br.fcgi?

book=gene&part=williams

3. , , , 1998

8 0344
4.What is Williams syndrome

http://www.williams-syndrome.org/f orparents/

whatiswilliams.html

5.Genetics Home Reference

http://ghr.nlm.nih.gov/condition=williamssyndr

ome
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Q&A問與答



66

Q：什麼是「威廉斯氏症候群」？

7

7q11.23 (deletion)

Q：威廉斯氏症候群的遺傳模式及下
一胎的風險？

1.

A

A
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Q&A

2.

1/2

Q：威廉斯氏症候群應如何診斷？

Q：威廉斯氏症候群的治療方式？

A

A
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Q：什麼是威廉斯氏症候群的學習策
略？

1.

2.

3.

4.

5.

A
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Q&A

Q：『威廉斯氏症候群』是否可以取
得窐重大傷病卡或身心障礙手
冊？

91 9 1

Q：我應該到哪裡尋求早期療育的協
助？

( http://www.cbi.gov.tw/CBI

%5F2/)

A

A
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2. 2-12

04-2236-3595

14

Q：孩子就讀小學以前窐我該尋求哪
些資源？

A

圖一、復健教室的安全設施

完善荈內含20餘種復

健器材荈供課程中使

用。

圖二、透過專業合格復健

師荈以活潑的教學方

式荈帶領課程進行荈

使孩童增加對上課的

興趣。
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Q&A

Q：孩子就讀小學以後窐就學資源如
何取得？

II

02-2521-0717 04-2236-

3595 07-229-8311

A
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Q：你知道該疾病的病患可以申請醫
療補助嗎？

◎那些項目可以申請補助？

1.

2.

◎醫療補助的額度是多少？

1.

A
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Q&A

2.

1

2

◎申請醫療補助注意事項？

1.

2.

3.

1 p.74

2

3

4 p.76

4.
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個案姓名

出生日期

疑似或確定

診 斷 日 期

民國　　 年　 月　 日

疿年齡荐　 歲莒

民國　　 年　 月　 日

個案聯絡

電　　黺

公疿 莒　　　　　　　　　　 手　機　　　　　　　　

宅疿 莒　　　　　　　　　　 呼叫器　　　　　　　　

戶籍所在地

地　　　址

縣　　鄉鎮　　　　　　　鼐

市　　區市　　　
村

街　　
段　　巷　　弄　　號　　樓

現住地址
縣　　鄉鎮　　　　　　　鼐

市　　區市　　　
村

街　　
段　　巷　　弄　　號　　樓

來診原因

□ 1.本人疑有罕見疾病

□ 2.家族疑有罕見疾病

□ 3.其他　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　疿請註明莒

主訴及症狀

(C.C.& Symptom)

主要病徵

疿Sign莒

主要檢驗結果

診斷名稱

治療情形

及建議

協助訪視

疿請勾選莒

診療醫院

疿全銜莒

診斷醫師

性別

病歷

號碼

□男□女
□存 □亡

死亡日期荐疿請加註莒
年　　月　　日

身份證字號

中文疿填參莒

絰文疿必填莒

1.是否已接受遺傳諮詢 □是荈諮詢機構荐 □否

2.病患是否同意被醫事專業人員訪視 □是荍□否

ICD-9

編碼

聯絡電黺疿 莒

註荐
1.「罕見疾病鵯治及藥物法」第七條規定荈「醫事人員發現罹患罕見疾病之病人或因而致死者荈應向

中央主管機關報告」。
2.「罕見疾病鵯治及藥物法施行細則」第五條規定荐「依本法第七條規定負有報告義務之醫事人員荈

應於發現罕見疾病病患或屍體之日起一個月內荈向中央主管機關陳報」。
3.第一聯荐由診療醫院留存荈第二聯荐寄至行政院衛生黓國民健康局疿台中市黎明鼐二段503號5樓莒
或傳真FAX:(04) 22545145、22543767荈或E-mail荐min @bhp.doh.gov.tw荈電黺荐疿04莒22550177轉
413。
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Q&A
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洽詢電黺荐行政院衛生黓國民健康局

疿04莒2255-0177轉413
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Q&A

Q：罕見疾病用藥如何專案申請砵
口？

◎那些情況下可以「專案申請砵口」罕見疾病藥

物？

醫療機構申請罕見疾病藥物專案砵口窐需準備

那些資枓？

1.

2.

3.

4.

5.

6.

7.

8.

A
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◎「藥物專案申請」的時間需要多久？

洽詢電黺荐行政院衛生黓藥政醄

02 85906666 6879
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Q&A

Q：你如何申請〈重大傷病卡〉？

91 9

( 

p.81) 30

IC

Q：過去使用紙本的重大傷病卡秭目
前重大傷病註記健保IC卡有何不
同? 有哪些注意事項?

(1)

94 3 28

IC

A

A
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IC

(2)

(3)

Q：重大傷病證明遺失如何辦理補
發？

IC IC

IC

IC

( ) 

IC IC

A
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Q&A
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Q：如何申請〈身心障礙手冊〉？

1. 

1

2

3

2. 

Q：如何補發或換發〈身心障礙手
冊〉？

1. 

1

2

3

4

5

2. 

A

A
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Q&A

1. 

1

2

3

4

5

2. 
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心情留言板
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baby

2600

KTV

Oh Yes
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Memo



Memo



Memo



(CIP)

20 6

http://www.tfrd.org.tw/

E-mail tfrd@tfrd.org.tw

19343551

02 2521-0717

98 4

200

ISBN 978-986-84920-2-8

威廉斯氏症候群

Brochure of Williams Syndrome/ 

財團法人罕見疾病基金會編--臺北市:罕見疾病基金會
民98.4

面荍 公分

參考索引

ISBN 978-986-84920-2-8疿平裝莒

1.威廉斯氏症候群

415.18 96020819

02-2521-

0717

©All rights reserved. Any forms of using or quotation, part or all should be authorized by

copyright holder Taiwan Foundation for Rare Disorders. Please contact with Taiwan

Foundation for Rare Disorders. TEL 886-2-2521-0717


