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A、現場掛號服務 ( 上午八時起 )

一般門診一般門診

上午診 於 11:30 前受理掛號

下午診 於 16:30 前受理掛號

夜　診 於 20:30 前受理掛號

兒童發展中心初診兒童發展中心初診

上午診 於 11:00 前受理掛號

下午診 於 15:30 前受理掛號

C、語音掛號服務 (24小時服務 )

服務電話：04-7225152

B、人工電話掛號服務 ( 上午八時起 )

服務電話：04-7225132

上午診 於 10:30 前受理掛號

下午診 於 16:00 前受理掛號

夜　診 於 20:00 前受理掛號
● 預約後，請於看診當日直接到診間報到候診。

D、初診預約掛號服務

服務電話：04-7225132
● 完成初診電話預約掛號之後，看診當日須

攜帶身分證及健保卡到一樓掛號櫃台抽取號

碼牌及填寫初診基本資料表，完成全部掛號

手續後再到診間候診。

E、看診時間

上午門診 08:30 開始 12:00 結束

下午門診 14:00 開始 17:00 結束

夜間門診 18:00 開始 21:00 結束
● 週六下午停診

| 2021 年 11 月份 | 本期主題：基因與肢體異常 ~ 談兒童「骨骼發育異常疾病」/ 基因遺傳新進展及遺傳諮詢之重要性

因與肢體異常因與肢體異常基因與肢體異常 基因與肢體異常 
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基因遺傳新進展及遺傳諮詢之重要性基因遺傳新進展及遺傳諮詢之重要性基因遺傳新進展及遺傳諮詢之重要性基因遺傳新進展及遺傳諮詢之重要性

本期主題



一對都是Ｏ型腿的表姊弟，不約而同來到兒童遺傳及新陳代

謝科求診，檢查結果除了腿部Ｘ光片可見變形和磨損的骨頭之

外，抽血報告竟同時出現「磷離子」異常低下的現象。詳細的問

診後發現，家族中竟有多位成員也有類似症狀，經基因檢查後確

診為一種罕見疾病──「性聯遺傳低磷酸鹽佝僂症」。

在剛學走路的嬰幼兒，輕微的Ｏ型腿是成長過程中的正常現

象。但是，若腿型彎曲太過嚴重，或超過一歲半仍無法放手走路，

就建議要接受詳盡的身體檢查，因為這有可能是「骨骼發育異常

疾病」的早期跡象。

「骨骼發育異常疾病」，是一群因骨骼或軟骨異常而導致身

材矮小的疾病總稱。根據最新統計已被發現超過 400 種，且每

一種疾病都對應不同的致病基因，包括：這對表姊弟罹患的「佝

僂症」（圖 B）、成骨不全症（俗稱玻璃娃娃，圖 C）、軟骨發育不

全症（俗稱小小人兒，圖 D）。這些「骨骼發育異常疾病」初期症

狀可能不太明顯，只發現成長緩慢或手腳比例稍短等徵兆；而症

狀嚴重的病人，除了身形矮小、手腳變形，甚至會影響日常活動。

彰化基督教醫院基因醫學部提供「全外顯子體次世代定序」

技術，特別適合運用在像這類臨床症狀多樣、卻又種類繁多的疾

病，能夠一次性的對全基因體做最有效率的定序掃描。基因確診

不僅僅是為孩子找到解答，更能根據疾病對症下藥、減少將來併

發症所造成的傷害，同時也提供完整的遺傳諮詢，以惠及家族

成員及後代子女。

基因與肢體異常基因與肢體異常
談兒童「骨骼發育異常疾病」談兒童「骨骼發育異常疾病」

近年來，有賜於基因檢測技術的飛快進展，許多查不出原因
的疾病被發現多與基因或染色體異常有關。因此，形形色色的分
子遺傳檢驗被運用於疾病診斷、評估預後與疾病嚴重度，甚至
可作為選擇治療方向的參考。然而，不同的檢驗都有各自的優點
與限制，並非越複雜的檢驗就能夠一勞永逸。
遺傳疾病的成因與表現是相當多樣化的，一般可分為隱性和

顯性遺傳，但並非所有的基因異常都是由父母遺傳給孩子，也有
可能是病童本身產生「突變」造成的。由於人類的基因體中帶有
數億組基因密碼，排列組合可謂千變萬化，因此報告結果「正常」
未必就代表沒有問題，而顯示為「異常」也不見得等於得病。換
句話說，並非為孩子花大錢做了最新技術的檢查，答案就能順利
浮現。一份基因報告要能夠與疾病診斷做出正確連結，必須經
過國內外文獻佐證、全面的身體評估，以及詳盡詢問病史與家族
史。因此，當孩子被評估患有先天異常或多重異常時，建議到兒
童遺傳及新陳代謝科做進一步檢查與遺傳諮詢，以期能事半功
倍的解開謎底，並早期診斷、早期介入、早期預防，以為孩子爭
取最多健康成長的空間。

基因遺傳新進展及遺傳諮詢之重要性基因遺傳新進展及遺傳諮詢之重要性

B 性聯遺傳低磷酸鹽佝僂症，

典型的Ｏ型腿

C 軟骨發育不全症，

腿骨變短
A 正常腿型

D 成骨不全症，

反覆骨折

基因變異而造成的各種骨骼發育異常疾病基因變異而造成的各種骨骼發育異常疾病

遺傳基因檢驗項目日新月異遺傳基因檢驗項目日新月異
需要遺傳專科團隊的協助需要遺傳專科團隊的協助

傳統染色體檢查傳統染色體檢查基因晶片檢查基因晶片檢查

次世代定序檢查次世代定序檢查 單基因定序檢查單基因定序檢查

兒童遺傳及新陳代謝科 陳冠容醫師 / 趙美琴主任

兒童遺傳及新陳代謝科 陳冠容醫師 / 趙美琴主任
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及及兒童兒童遺遺傳傳 新陳代謝科新陳代謝科

本本科提科提供父母有關孩童罹患 ( 一 ) 遺供父母有關孩童罹患 ( 一 ) 遺

傳性疾病：染色體異常、基因異傳性疾病：染色體異常、基因異

常疾病或先天缺陷等 ( 二 ) 新陳代謝疾常疾病或先天缺陷等 ( 二 ) 新陳代謝疾

病：新生兒血片篩檢的遺傳性代謝疾病：新生兒血片篩檢的遺傳性代謝疾

病的診斷、治療。病的診斷、治療。

        遺傳性疾病依發生的原因可以細分為 遺傳性疾病依發生的原因可以細分為 

(1) 單基因異常：體顯性、體隱性或(1) 單基因異常：體顯性、體隱性或

性聯遺傳疾病。(2) 染色體異常：體染性聯遺傳疾病。(2) 染色體異常：體染

色體或性染色體的構造異常或數目異色體或性染色體的構造異常或數目異

常。(3) 多基因異常：基因及環境因素常。(3) 多基因異常：基因及環境因素

造成的疾病等。因此遺傳疾病雖少見、造成的疾病等。因此遺傳疾病雖少見、

但種類繁多、診斷困難，需要遺傳專但種類繁多、診斷困難，需要遺傳專

業醫師的遺傳諮詢及特殊的檢驗，包業醫師的遺傳諮詢及特殊的檢驗，包

括染色體檢查，基因檢驗以及最新最括染色體檢查，基因檢驗以及最新最

正確的「全外顯子體次世代定序」檢正確的「全外顯子體次世代定序」檢

查。查。

        兒童遺傳及新陳代謝科醫師除可以提兒童遺傳及新陳代謝科醫師除可以提

供父母有關孩童罹患遺傳及代謝疾病供父母有關孩童罹患遺傳及代謝疾病

特色&醫師介紹特色&醫師介紹

的最新資訊 -- 包括臨床診斷、基因檢的最新資訊 -- 包括臨床診斷、基因檢

查、特殊治療及預防措施等，也能協查、特殊治療及預防措施等，也能協

助罕見遺傳疾病的通報、或申請罕見助罕見遺傳疾病的通報、或申請罕見

疾病特殊藥物和特殊營養品等。疾病特殊藥物和特殊營養品等。

        彰基總院的基因醫學部及遺傳諮詢中彰基總院的基因醫學部及遺傳諮詢中

心的團隊，集合經驗豐富的產前遺傳心的團隊，集合經驗豐富的產前遺傳

診斷醫師、遺傳諮詢師及兒童遺傳及診斷醫師、遺傳諮詢師及兒童遺傳及

新陳代謝科醫師，提供罕見遺傳疾病新陳代謝科醫師，提供罕見遺傳疾病

所需要的遺傳基因檢驗及遺傳諮詢，所需要的遺傳基因檢驗及遺傳諮詢，

協助父母預防遺傳疾病再發生的風險協助父母預防遺傳疾病再發生的風險

及生育的困擾。及生育的困擾。

        兒童遺傳及新陳代謝科主要診治包括兒童遺傳及新陳代謝科主要診治包括

生長發育遲緩、生殖器異常以及各種生長發育遲緩、生殖器異常以及各種

遺傳疾病如唐氏症、透納氏症、克萊遺傳疾病如唐氏症、透納氏症、克萊

費特氏症、小胖威利氏症、威廉氏症、費特氏症、小胖威利氏症、威廉氏症、

馬凡氏症等。針對新生兒篩檢診斷的馬凡氏症等。針對新生兒篩檢診斷的

二十一項先天代謝異常疾病、肝醣儲二十一項先天代謝異常疾病、肝醣儲

積症、溶小體儲積症 ( 黏多醣儲積症、積症、溶小體儲積症 ( 黏多醣儲積症、

法布瑞氏症及高雪氏症 ) 是國健署積法布瑞氏症及高雪氏症 ) 是國健署積

極推行篩檢項目。極推行篩檢項目。

        本科亦與兒童發展中心密切配合，為本科亦與兒童發展中心密切配合，為

遺傳疾病的病童定期執行神經發展與遺傳疾病的病童定期執行神經發展與

心智發育的評估，並安排早期療育與心智發育的評估，並安排早期療育與

復健，以期許病童能得到良好的照顧復健，以期許病童能得到良好的照顧

而有更好的預後。本科也參與衛生福而有更好的預後。本科也參與衛生福

利部國建署主辦之「罕病疾病照護服利部國建署主辦之「罕病疾病照護服

務計畫」提供各類罕見疾病病友的照務計畫」提供各類罕見疾病病友的照

護。並與院外的各種團體，如罕見疾護。並與院外的各種團體，如罕見疾

病基金會、小胖威利協會、黏多醣協病基金會、小胖威利協會、黏多醣協

會與法布瑞氏病友會等配合不定期為會與法布瑞氏病友會等配合不定期為

病友舉辦病友聯誼會，為病友請來相病友舉辦病友聯誼會，為病友請來相

關的醫療人員解答疑難問題，搭起病關的醫療人員解答疑難問題，搭起病

友間溝通的橋樑。友間溝通的橋樑。每月第一週的週每月第一週的週

四上午為「遺傳性代謝疾病整合門四上午為「遺傳性代謝疾病整合門

診」提供醫療及營養諮詢的團隊服診」提供醫療及營養諮詢的團隊服

務。務。
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★門診異動訊息以現場公告為主

| 3 月份門診時間表

科　　　別
星期

一 二 三 四 五 六
時段 診間

總院
二樓 兒童神經外科

上午 85 張尚文 133393

下午 85 張尚文 133393

教研
四樓 兒童眼科

上午 陳彥廷 (7 診 )121801

下午 陳彥廷 (7 診 )121801
陳彥廷 121801 (1診 )

(11/5.19) (小兒斜弱視 )

地
下
一
樓

兒童牙科
參考症狀：21歲以下青少年╱兒童口腔保健、

全身麻醉下全口齲齒重建、兒童齒列不整矯

正、兒童身心障礙牙科。牙科治療時間費時，建

議報到時間：上午11:30 前，下午16:30 前至診間報到

上午
何  昕 362911

(11/8.15.22.29)

林瑩澤 183500
( 身心障礙門診 )

林瑩澤 183500 (11/13.27)

( 兒童矯正 )

陳品如 332260 (11/6.20)

下午
陳品如 332260 

( 身心障礙牙科門診 )

 林瑩澤 183500
( 身心障礙門診 )

李慈心 332310 (11/10.24) 
( 兒童矯正 )  

林瑩澤 183500 (11/2.17)

黃渝聖 362110
(11/11.25)

夜間           林瑩澤 183500 黃渝聖 362110

一
樓

早產兒特診
參考症狀：21歲以下早產兒做健康體檢、早產兒追蹤，

預防注射，安排發展檢查。

下午 健兒 2

陳俐如 168708 (11/2)

陳曉能 019184 (11/9) 

蕭建洲 068206 (11/23)

李政翰 129130 (11/5.19)

蕭建洲 068206 (11/12)

健兒門診
參考症狀：21 歲以下兒童做健康體檢、預防

注射，兒童照護衛教，兒童成長評估及營養

衛教。

上午
健兒 1 李政翰 326053 吳怡磊 326053 陳家玉 326053 陳曉能 326053 陳曉能 326053 蕭建洲 326053

健兒 2 陳婉真 321640 陳俐如 321640 程𣈯竣 321640 陳俐如 321640

下午 健兒 1 陳家玉 326053
蕭建洲 326053 (11/2.9.16.30)

陳曉能 326053 (11/23)
陳俐如 326053 劉凱雯 326053 楊蕙穎 326053

夜間 陳冠容 326053 黃聖華 326053

二
樓

兒童內科
參考症狀：凡 21 歲以下身體不適者皆可掛一

般兒童內科，由兒科專科醫師診治 ，並根據

診視結果，妥適轉介各次專科後續處置。

註：

門診掛號後請至評估室報到。

上午

201 蔡易晉 107239
吳焜烺 068155 

(09:00 看診 )

吳焜烺 068155 
(09:00 看診 )

吳焜烺 068155 
(09:00 看診 )

教學門診 051282 (11/19)
吳焜烺 068155 (08:00 看

診 ) ( 兒童心律不整 )

202 李孟倫 020540 陳家玉 182288 陳婉真 176339 ※李孟倫 020540

203
陳冠容 176358

( 青少年門診 )
錢建文 103207 陳家玉 182288 林昭仁 124140

204
盧芳廷 1181054

( 肝膽胃腸 )
高峻凱 096777

張通銘 128658 
( 神經、癲癇 )

盧芳廷 1181054
(11/18.25) ( 肝膽胃腸 )

張通銘 128658 
 ( 神經、妥瑞、青少年門診 )

錢建文 103207 
( 氣喘、腎臟 )

205
※張明裕 054090 

( 兒童神經特診 )
陳曉能 019184 高峻凱 096777

陳婉真 176339
 ( 青少年門診 )

高峻凱 ( 約診 ) 
( 減敏特診、青少年門診 )

206
教學門診 103207 (11/1.15.29) 
教學門診 068206  (11/8.22) 

教學門診 176339
吳劭彥 139256  

( 腎臟、現代針灸 )

王士忠 068122 (11/6.13)

王唯豪 169056 (11/20.27)

226
趙美琴 180430 
( 遺傳及內分泌 )

王育美 051282
趙美琴 180430 
( 遺傳及內分泌 )

趙美琴 180430 
( 遺傳及內分泌、青少年門診 )

教學門診 051282 盧芳廷 1181054
(11/20.27)( 肝膽胃腸 )

下午

201 邱漢堯 002387
※楊瑞成 302108 (11/2.16.30) 

(14:30 看診 ) ( 兒童神經 )
蕭建洲 068206 蔡易晉 107239 邱漢堯 002387

202
程𣈯竣 184177

( 肝膽腸胃 )
李明聲 107484 李孟倫 020540 陳俐如 168708

吳怡磊 162991
(兒童內分泌、青少年生長發育)

203 楊順成 061359
陳婉真 176339

( 青少年門診 )

蔡易晉 107239 
( 過敏氣喘 )

204 錢建文 103207 吳怡磊 162991
盧芳廷 181054

(11/19.26)( 肝膽胃腸 )

205 陳曉能 019184
李政翰 129130 

(母乳諮詢 )

張明裕 054090 
( 癲癇特診 )

程𣈯竣 184177 林昭仁 124140

206 王士忠 068122
王唯豪 169056

( 青少年門診 )
王士忠 068122 教學門診 129130

吳焜烺 068155 
( 兒童心臟 )

226 王育美 051282 王育美 051282 王唯豪 169056

夜間

201
蔡易晉 107239 

( 風濕、胸腔、青少年門診 )
高峻凱 096777 吳焜烺 068155 蕭建洲 068206

蔡易晉 107239 
( 過敏氣喘 )

202 吳怡磊 162991
( 兒童內分泌、青少年生長發育 )

李孟倫 020540 吳怡磊 162991

203 蕭建洲 068206
林昭仁 124140

( 青少年門診 )
楊順成 061359 李明聲 107484

陳冠容 176358  
( 青少年門診 )

204 林昭仁 124140
程𣈯竣 184177

( 肝膽腸胃 )

張通銘 128658 
(不看發展遲緩鑑定門診 )

205 高峻凱 096777
張明裕 054090 ( 青少年門
診、不看發展遲緩鑑定門診 )

206 陳俐如 168708

遺傳性代謝疾病整合門診 上午 206 趙美琴 ( 約診 ) (11/4)

兒童耳鼻喉科 
參考症狀：打鼾、口腔腫塊、小兒鼻過敏、兒童耳部、鼻部、喉部、

頸部疾病、耳痛、頭痛、扁桃腺肥大、聲音沙啞、喉嚨痛、語言
障礙。

上午 223  王哲偉 332278 謝明妤 332290
凃智文 332463 

(小兒專科 )

陳偉格 332303 
( 超音波特診 )

兒童皮膚科
上午 206 曾彥碩 125108 (11/11.25)

下午 204 楊蕙如 1149777(11/2.16.30) 

兒童骨科
青少年運動傷害、長短腳、先天性斜頸、先天性扳機指(Congenital 

Trigger finger)、發展性髖關節發育不良、馬蹄內翻空凹足 ( 杵狀
足、小兒內翻足 )、扁平足。兒童骨折、下肢扭轉或彎曲變形、畸
形足、小兒股骨頭壞死症、脊椎側彎、骨骼及關節感染等。

上午 206 王偉勛 331810

下午 226
王偉勛 331810 (14:30 看
診 ) ( 兒童青少年骨科 ) 

兒童外科
參考症狀：青少年運動傷害、扁平足、脊椎側彎、斜頸、板機指、

髖關節發育不良、馬蹄足 、多指症。

上午 221 錢大維 180266 傅玉瑋 180520
錢大維 180266 (11/6.20) 

傅玉瑋 180520 (11/13.27)

下午 221 傅玉瑋 180520 許耀仁181606 錢大維 180266 許耀仁 181606

兒童泌尿科
參考症狀：凡 21歲以下包皮問題、尿道下裂、尿路逆流、腎

臟腫瘤等先天性及後天性泌尿系統疾病、尿床、頻尿。

上午 221 錢大維 180266 傅玉瑋 180520
錢大維 180266 (11/6.20) 

傅玉瑋 180520 (11/13.27)

下午 221 傅玉瑋 180520 許耀仁 181606 ( 便祕 ) 林介山 331839 錢大維 180266 許耀仁 181606

十
一
樓

兒童發展中心 

參考症狀：

 ※兒童心智（看診年齡 21 歲以下）：智能

不足、自閉症、注意力障礙、精神疾患、

親職教養等等註：

 ※兒童發展鑑定門診為醫師約診，兒童發

展遲緩鑑定複診追蹤個案，後續約診請

聯絡 04-7238595 轉 1164

 ※看診注意提醒：報到並依號碼等候評估

展評估（約 25 分鐘）→門診醫師解釋

評估結果並完成報告書，門診流程時間

較長，敬請家長耐心等候

 ※ 0-6 歲兒童懷疑有發展遲緩者或兒發中

心初診個案請掛號發展門診

上午

1
張明裕 054090

(11/12.19) (9:00 看診 )
( 兒童發展鑑定 ) 

3
劉怡君 183711 (11/8) 

( 9:00 看診 ) ( 兒童心智 ) 

江瑞豐 360043 
( 兒童心智 )

陳力源 161319 (兒童心智、

網路成癮、青少年門診 )

陳力源 161319 (11/4.11.18) 

( 兒童心智 ) 

江瑞豐 360043 

(11/12.19.26) ( 兒童心智 )

江瑞豐 360043 
(08:00 看診 ) ( 兒童心智 )

4
張通銘 (約診 ) (11/1.15.22.29)

( 兒童發展鑑定 ) 

張明裕 ( 約診 )

( 兒童發展鑑定 ) 

陳力源 ( 約診 ) (11/4.11.18) 

( 兒童發展鑑定 ) 

廖淑芬 ( 約診 ) (11/5.12.19) 

( 兒童發展鑑定 )

2 樓
92

廖淑芬 094882 
發展門診

廖淑芬 094882 
發展門診

2 樓
204

張通銘 128658 
發展門診

2 樓
205

張明裕 054090 
發展門診

下午

1
廖淑芬 ( 約診 ) 

( 肉毒桿菌注射 )

張明裕 ( 約診 ) (11/12.26) 

( 學習障礙特診 ) 

3
劉怡君 183711 (兒童心智、

青少年門診、網路成癮 )

蔡佩蓉 361459 (11/2.16.30) 
( 兒童心智 )

劉怡君 183711 
( 青少年門診、網路成癮 )

4
張通銘 128658 (11/8) 

(神經罕見特診 ) (雷特氏症 )

黃意評 361400 (11/2.16.30) 

( 發展門診 )

蔡佩蓉 361459 (11/10.24) 
( 兒童心智 ) 

黃意評 361400 (11/4.18)

( 青少年兼發展門診 )

黃意評 361400( 約診 ) 

(11/11.25) ( 兒童發展鑑定 )

劉怡君 ( 約診 ) (11/26)  
( 兒童發展鑑定 ) 
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