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壹、導論 

在當前的常規醫療之下，使用相

同藥品治療所有病患，時而會出現藥

效差異。有些人服藥固然可以獲得良

好結果，但是有些人的用藥效果不

彰，甚至發生藥物不良反應(adverse 

drug reactions, ADRs)。除了環境、生

活型態與用藥方式之外，人類的單一

核 苷 酸 多 型 性 (single nucleotide 

polymorphisms, SNPs)1，以及隨之而

來的藥物代謝反應不同，是產生藥效

差異的重要原因。2當某些人本身不具

有代謝藥物所需的受體、蛋白質或酵

素時，則可能發生不具藥效甚至中毒

情形。例如，對於抗癲癇用藥醯胺咪

嗪(carbamazepine)，某些癲癇患者使

用之後會罹患「史蒂文斯–強生症候

群 」 (Stevens-Johnson syndrome, 

SJS)，導致皮膚起水泡、黏膜潰爛，

及全身皮膚黏膜脫落等嚴重病情，而

國內研究人員已發現史蒂文斯–強生

症候群與 HLA–B*1502 基因的關連

性。3 

如果我們能夠根據個人基因變

異分別給予不同藥品，將可以提高療

效與安全性。這種「量身訂做」的個

人化醫療(personalised medicines)便是

藥物基因體學(pharmacogenomics)或

藥物遺傳學(Pharmacogenetics)所追求

的目標。4根據美國國家生物技術資訊

中心(National Center for Biotechnol-

ogy Information, NCBI)的定義，藥物

基因體學是針對所有不同基因影響藥

物的一般性研究，而藥物遺傳學是關

於遺傳差異影響藥物代謝與藥物反應

的研究。由於以上這二個詞彙的區分

難免有武斷意味，因此 NCBI 將這二

個詞彙視為可相互替換。5鑑於這兩個

詞彙性質相近，概念上不易截然二

分，因此本文中也採取與 NCBI 相同

作法，而將藥物基因體學與藥物遺傳

學視為可相互替用的概念。 
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除了有助於消費者用藥安全之

外，藥物基因體學也能在製藥過程中

發揮重要功用。在理論上，於新藥人

體試驗階段，藥廠可運用藥物基因體

學分析出受試者藥效反應差異的原

因，從而能提供藥效與安全性的精確

數據，有利於產品能通過藥事主管機

關的審核；或者能夠及早在受試者中

發現具有不良反應傾向者，而能夠排

除這些受試者參與試驗，以維護他們

的健康；或者，能夠以較少的受試者

人數建立可靠的人體試驗安全數據，

而節省人體試驗程序的成本。 

雖然藥物基因體學具有以上許

多優點，但是卻也會引發新的政策與

法律問題，例如：現行藥事法與新藥

審查程序能否因應這種新趨勢？當藥

物基因檢驗(pharmacogenetic tests)成

為使用個人化藥物的必要先行程序，

隨之而來的藥物基因資訊應如何維持

秘密與隱私？醫師指示服藥的知情同

意程序應當如何調整？根據藥物基因

體學所開發的產品，是否會造成病

患、醫師與藥廠之間在法律責任歸屬

上的改變？ 

除此之外，藥物基因體學也會在

社會正義方面引發新的疑慮。例如：

藥物基因體學是否只能嘉惠少數有錢

人？大眾能否普遍享受藥物基因體學

的利益？或者，藥物基因體學能嘉惠

多數人口，但是少數族群人口則無法

獲益？如何在藥品的取得利用上維持

正義與平等？藥物基因體學以基因與

藥物反應結果將病患加以分類，是否

將在社會關係中製造新的差異，乃至

於引起基因歧視？藥物基因體學究竟

更能促進病患的選擇，還是限制了病

患的選擇？ 

以上這些藥物基因體學可能在

將來引發的政策、法律與倫理議題，

目前在國際間仍屬於初步探索的階

段。6以下本文針對其中某些基本議題

加以介紹與分析。 

貳、藥物安全 

在現行法律管制架構下，藥物必

須經由人體臨床試驗程序確認療效與

安全性之後，方能獲得藥物許可證。7

鑑於藥物基因體學已經是大勢所趨，

美國食品藥物管理局(FDA)藥品查驗

與研究中心(Center for Drug Evalua-

tion and Research, CDER)主任 Janet 

Woodcock認為，將來在審查藥物許可

上市的管制程序中整合藥物基因體學

觀念，已不再為「是或否」的問題，

而是「何時與如何」的問題。8事實上，

臨床藥物治療已經根據病患基因差異

給予處方。例如治療乳癌藥物

Herceptin（賀癌平），對於過度表現
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HER2 蛋白質的患者有較好療效，而

在其他患者上的藥效較差。9 

藥物基因體學對於藥物安全

管制所帶來的新衝擊，在於如何處

理基因與藥物反應之間的機率與

不確定性。基於既有的基因與疾病知

識，我們已知道基因與疾病之間的因

果關係不必然呈現絕對的關係。在多

基因疾病 (polygenic disorders)的情

形，疾病的發生取決於許多基因的共

同作用，而非來自單一基因。在多因

疾 病 (multifactorial disorders) 的 情

形，疾病則同時受到基因與環境的影

響。即使是單一基因疾病(single gene 

disorders)，每個病患的發病時機與嚴

重性仍有個別差異。基因影響力的不

確定性，同樣也出現在基因與藥物反

應的情形。如果特定基因型病患使用

某種藥品將有 20%機率發生嚴重藥物

不良反應，而其他基因型病患則只會

有輕微不適，請問這種藥品是否「安

全」？我們應否許可這種藥物上市？ 

為了因應藥物基因體學的趨勢，

目前各國政府主管機關已經著手進行

相關研究，並檢討如何調整現行審查

程序。如美國 FDA已經在 2005 年 3

月公告提交藥物基因體資料指導方

針。10於 2007 年 3月，美國健康與人

類服務部遺傳學、健康與社會諮詢委

員會，針對藥物基因體學的研究、醫

療、公共衛生與藥政管理議題完成了

一份評估報告。11 加拿大衛生部於

2007 年 2 月 14 日公告提交藥物基因

體資訊指導方針。12 而國內衛生署則

在 2005 年 10月 13日公告「藥物基因

體學研究之受檢者同意書內容參考指

引」。13 

關於藥物基因體學與藥物上市審

查的安全問題，最關鍵的部分在於判

斷藥物基因體研究的分析效度

(analytic validity)與臨床效度(clinical 

validity)，亦即在學理與實際應用上，

藥物基因體資訊如何能成為被接受的

科學證據。14 基因研究是一個快速發

展的學術領域，在國際間基因研究不

斷推陳出新的現況下，如果藥廠提出

藥物基因體資訊證明藥物安全性及療

效，則主管機關應如何進行審查？何

種生物標記(biomarkers)才是能夠被

接受的科學證據？對於這些問題，目

前原則上仍只能採取個案判斷的方

式，而參考所涉及特定基因標記上的

研究發展成果，及該項藥物的人體試

驗數據加以認定。 

在傳統新藥開發程序，於實驗階

段增加受試者人數與族群差異性，可

增加藥效評估正確性，但是如此作法

在藥物基因體學典範下將不當然具有

必要性。一方面，增加受試者人數與

族群差異，其目的是在新藥上市後保
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護消費者安全，但這項目的則可以在

實驗階段透過藥物基因體學研究予以

實現，亦即，藥物不良反應的潛在受

害者，可透過藥物基因體學研究事先

指認。另一方面，如果基因檢驗發現

特定受試者有用藥高度風險，為了維

護受試者健康安全，便不該使他們參

與試驗。因此，在藥物基因體學典範

下，可預料受試者基因族群多樣性將

會減少。而這些以藥物基因體學所設

計開發的藥物，在將來上市之後，對

於帶有某些變異基因的病患或族群，

便缺乏藥效與安全性的參考資料，因

此在用藥處方及藥物供應上將會引發

新的問題（詳後討論）。 

由於藥物基因體學產品採取分眾

化的設計方式，因此在行銷與使用

上，必須更加注意藥品標示問題。在

邏輯上，我們可以將藥品標示分為正

面標示與負面標示二種。在正面標示

的情形，即標示出該藥物的適應症，

如先前提過的乳癌藥物 Herceptin（賀

癌平），其適應症標示為：「轉移性乳

癌(MBC)：單獨使用治療腫瘤細胞上

有過度 HER2表現，曾接受過一次以

上化學治療之轉移性乳癌病人。與

Paclitaxel 或 Docetaxel 合併使用時，

用於治療未接受過化學治療之轉移性

乳癌病人。早期乳癌(EBC)：Herceptin

適用於做為經過外科手術、化學療法

（術前輔助治療或輔助治療）治療後

之 HER2陽性早期乳癌患者的治療用

藥。」15在負面標示的情形，則有「警

告 」 (Warnings) 與 「 禁 忌 」

(Contraindications)二種標示方式。前

者 例 如 在 美 國 上 市 的 藥 品

Purinethol，對於 TPMT基因缺陷的病

患，使用常規劑量將會導致藥物毒性

風險，因此標示上警告必須減量使

用。後者例如，thioridazine對於基因

缺陷導致 P450 2D6 活性不足的病

患，則禁止加以使用。16 

當藥廠與醫療人員能以藥物基因

體學細分用藥人口，雖然可提升產品

與服務的精確程度，但另一方面卻也

可能引發更多的「彷單核准適應症外

使用」(off-label uses)問題，亦即將藥

物用於未經主管機關核准的病症或病

患。如前所述，當藥物開發者應用藥

物基因體學，將可能導致受試者人數

或基因多樣性減少。當試驗標的範圍

以外的病患沒有其他更佳藥品可用，

而必須使用這項藥品時，則醫師與病

患都必須便面臨更複雜的適應症外使

用問題。對適應症範圍以外，卻也

不屬於警告與禁忌範圍的病患，當

醫師給予處方時，將難免使醫療效

果及法律責任上出現更多不確定

性。關於法律責任的判斷，則有以下

二個層面：首先，如果醫師沒有在處
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方前向病患說明適應症外使用，則醫

師便是疏於履行法律上告知義務。其

次，這些試驗標的外的病換能否使用

該項藥物，本身涉及治療風險與病患

利益衡量的專業複雜判斷，如果因而

發生藥物不良反應，將會是醫療過失

糾紛的來源。17 

相對於現今用藥實務，藥物基因

體學的新特徵是使用藥物前需經過基

因檢驗(genetic testing)。所謂基因檢

驗，是分析 DNA 分子、染色體或基

因產物如酵素與蛋白質等等，而判斷

個人是否帶有特定的變異基因。18 唯

有經由基因檢驗程序之後，方能夠根

據病患基因型差異而選擇藥物。基因

檢驗程序的可靠性，將是決定病患是

否能選擇適當藥物的關鍵之一。在實

施基因檢驗過程前，如果沒有提供適

當解說或諮詢，即是未盡到法律上告

知義務。而在操作基因檢驗發生失

誤，將危害病患選擇藥物的正確性與

健康。即使是合乎專業標準的操作，

也可能有少數「偽陽性」(false posi-

tives)或「偽陰性」(false negatives)的

結果出現。19 由以上這些潛在問題可

知，根據藥物基因體學設計的藥物，

除了必須注意藥物本身的安全性，基

因檢驗的可靠性與相關操作實施程序

也必須加以注意。 

參、知情同意與病患自我決定 

在臨床治療上，為管制藥物的適

當使用，現行法律建立了醫師處方藥

與非醫師處方藥的區分。20 對於健康

有重大影響的藥物，或使用上高度依

賴專業知識的藥物，應由醫師開立處

方，而不得由病患自行購買服用。而

在未來藥物基因體學的環境下，藥物

設計與生產將日趨多樣化，使用藥物

也將需要更多複雜的基因知識與藥物

知識，因此可以預見處方藥管制的範

圍將會更加擴大，而病患在用藥上的

自我決定權，將會更加依賴於專業醫

師的解說才能實現。 

雖然藥物基因體學能夠維護病患

健康與用藥安全，但是，另一方面，

藥物基因體學是否會限制了病患使用

藥物上的自主性與自由選擇？例如，

當藥物基因檢驗顯示某些病患是用藥

高風險者，是否意味著這些病患不可

使用這項藥物？或者，如果病患拒絕

從事藥物基因檢驗，是否必須禁止病

患使用藥物基因體學產品？ 

為了回答以上這些問題，我們有

必要參考英國 Nuffield Council on 

Bioethics所強調的一個基本觀念：藥

物基因檢驗無法絕對斷定特定藥

物在某一個病患身上一定有效或

無效，而只能提供機率性的資訊。
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21 基於這個了解，我們自然不會使藥

物基因體學考量成為醫療判斷的唯一

決定因素。固然藥物基因資訊在治療

上具有參考價值，但是醫療決策仍應

取決於醫師對於病患的所有認識，以

及病患本人的自我決定，而不應以藥

物基因資訊作為絕對的判斷準則。因

此，當藥物基因檢驗顯示病患使用某

種藥物的不良副作用機率比一般人更

高，然而卻沒有其他更有效或更安全

的治療方法可得，則病患選擇這項藥

物仍是合理決定。當然，為了免除對

於未來藥物不良反應的醫療行為責

任，醫師必須在病患用藥前提供充分

說明。至於在病患拒絕從事藥物基因

檢驗的情形，我們仍應尊重病患的自

我決定，但醫師仍應提供其他可用治

療選擇的資訊，以促進病患能獲得適

當的醫療照顧。而 John A Robertson

等人也認為，藥物遺傳學的適當功

能，應在於扮演「修正式守門人」角

色，而非「嚴格守門人」角色。22 

由以上的討論可知，為了使藥物

基因體學的應用發揮最大利益，必須

有賴於醫師專業說明的配合。首先，

醫師應說明藥物基因體學的基本原理

以及藥物基因檢驗結果的統計學意

義。因此，即使檢驗結果顯示病患的

基因型適合某種藥物，也不表示病患

使用藥物後絕無任何風險。或者，即

使檢驗結果顯示病患的基因型不適合

某種藥物，也不表示病患使用藥物後

必然發生藥物不良反應。其次，在病

患不願意接受藥物基因檢驗的情形，

醫師仍應協助病患從事使用藥物的最

佳選擇。當醫師提供充分解說之後，

才能免於未盡告知義務的法律責任。 

肆、基因隱私 

如前所述，藥物基因體學的應用

將依賴於基因檢驗。當藥物基因體學

成為製藥產業的趨勢，將促使基因檢

驗的使用增加，也將導致個人基因資

訊的分析、收集、儲存、利用更加普

及。藥物基因體學對於基因隱私議題

帶來的新挑戰在於，我們如何看待藥

物基因檢驗所產生的基因資訊？ 

在目前法學文獻上，關於基因資

訊地位的一般性討論主要有二種立

場：一種立場是將基因資訊視為一般

醫療資訊。另一種立場則是認為基因

資訊與一般醫療資訊有所不同，因此

應當分別處理，而這種立場通常被稱

為基因例外主義(genetic exceptional-

ism)。關於基因例外主義與基因非例

外主義究竟孰是孰非，在學者間目前

仍在爭議之中。23 對於基因資訊地位

的問題，本文認為，我們不須也不應

過多陷入抽象性與一般性爭論，而應

在各種具體的實踐領域中，分別判斷
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基因資訊的操作後果與技術、社會涵

意。在臨床治療與用藥的脈絡下，

原則上我們不需採取基因例外主

義管制藥物基因資訊。藥物基因資

訊的意義在於顯示個人基因型

(genotype)與某一種藥物反應的關

係。當這種資訊不顯示個人其他重

要生理或心理特徵時，則相較於一

般的個人醫療資訊或病歷，藥物基

因資訊並沒有特殊的人格意義，因

此在法律上不需要以特殊方式處

理。而當藥物基因資訊能顯示個人

重要生理、心理特徵時，則需要特

別加以處理。24當然，醫療專業人員

如醫師、藥師、檢驗師等，仍應依據

既有的法律規定與專業倫理處理病患

的藥物基因資訊。 

除了管理藥物基因檢驗結果的資

訊之外，在臨床應用上，將來藥物基

因體學或許將引發涉及基因隱私的強

制檢驗爭議。如果有 5%的病患因為

基因型變異導致使用特定藥物將產生

嚴重不良反應，而除了基因檢驗之外

無從判斷究竟何人是用藥高風險者，

則是否我們必須強制要求所有人使用

這項藥物前必須接受基因檢驗？以憲

法隱私權的一般原則初步認定，強制

基因檢驗的確侵害了病患在個人基因

資訊上的自我決定權。另一方面，基

於憲法「比例原則」可知，以法律實

現特定政策目的必須選擇「最小侵害

手段」，否則法律應被認為抵觸憲法。

如果由醫師為病患提供解說即可避免

藥物傷害，則法律不應要求強制檢

驗，而應將該藥品列入醫師處方藥管

制，由醫師作為用藥安全守門人即

可。當然，在此情形下，醫師在提供

醫療服務過程中的說明，必須充分解

說用藥安全與病患基因的關連性，否

則，當病患於用藥後發生健康受損

時，醫師恐將因未盡告知義務而成立

法律上過失責任。 

不過，如果在某些情況下，強制

檢驗是一種最有效率或最能預防藥物

傷害的作法，則強制檢驗之合憲性判

斷，應進一步思考強制檢驗所生之利

益與因此而受侵害之自由權利，這二

方面利益在價值上的相對輕重是否合

乎比例性。例如，當某種疾病有多達

10%的病患可能遭受嚴重藥物不良反

應，除了基因檢驗之外無從判斷哪些

人是用藥高風險者，而一概強制所有

病患使用藥品前必須經過檢驗，將能

夠實際上大幅減少藥物不良反應，則

在這些條件下，法律要求使用藥物前

必須接受基因檢驗，應可通過比例原

則的合憲性審查。換言之，如果僅僅

將特定藥物列入醫師處方藥管制，仍

不足以避免病患從事不適當的用藥決
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定 25，則強制檢驗是一個可被接受的

作法。 

對於基因檢驗後發現的用藥高危

險群人士而言，強制檢驗提供了重要

的醫療資訊，因此強制檢驗的合憲性

應當是相當明顯。至於在基因檢驗後

的非用藥高危險群人士而言，乍看之

下強制檢驗並未對他們提供重要醫療

資訊，因而似乎這對他們構成了不必

要的額外負擔。不過，如果在檢驗之

前無從判斷究竟何人是用藥高風險

者，鑑於預防藥物不良反應是一項重

要的公共衛生政策，因此我們不能僅

僅以個案結果而否認強制檢驗措施在

制度上的合理性。26 當然，如果病患

非常重視個人基因隱私，而不願接受

強制藥物基因檢驗，則選擇不使用特

定藥品即可免除強制檢驗的負擔。換

言之，強制檢驗只附隨於特定藥品的

使用，如不使用該特定藥品，即不在

應受強制檢驗範圍之內。 

在臨床治療領域之外，藥物基因

體學是否會在家族成員之間引發基因

隱私衝突？個人從事藥物基因檢驗之

後，有無義務將藥物基因資訊告知家

族成員？家族成員有無權利知悉個人

藥物基因資訊？本文認為，對於這個

問題，最佳的法律規範方式並非可以

一概而論，而必須依據藥物與個別藥

物基因檢驗的特徵個案決定。如前所

述，藥物基因檢驗資訊的意義只是在

於顯示個人的基因型與某一種藥物反

應的關係。當藥物基因資訊對於其

他家族成員在健康管理與生育規

劃上的影響不大時，則法律不需要

賦予家族成員知悉個人藥物基因

資訊的權利，也不需課予個人告知

家族成員的義務。如果家族成員有

使用藥物的必要時，可自行從事藥物

基因檢驗，而不需依賴其他家族成員

的藥物基因資訊選擇藥物。況且，藥

物不良反應在家族成員之間也可能有

個別基因變異，此時知悉其他家族成

員藥物基因資訊，在醫療目的上無法

實現重要利益。 

當藥物管制機關利用藥物基因體

學進行藥物上市許可審查，有可能引

發新的基因隱私問題，例如主管機關

可否要求藥廠提供受試者基因資訊？

27 如果主管機關能夠自藥廠獲得受試

者的基因資訊，而這有助於藥物安全

性評估時，則為了促進藥物上市後的

公眾健康安全，則主管機關請求提供

受試者基因資訊具有合理性。由於各

種藥物與適應症的特徵具有個別差

異，因此關於判斷受試者基因資訊在

審查藥物程序中的價值，以及是否藥

廠應提供受試者基因資訊，應依個案

情況分別認定。 
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伍、藥物供應與正義 

在市場經濟體制下，是否藥物基

因體學的發展將導致使用藥物資源分

配不均？第一種資源分配不均的可能

性是，藥物基因體學的利益將只限於

成為少數有錢人享受。而第二種資源

分配不均的可能性則是，大眾可能因

藥物基因體學而獲益，但是少數帶有

特殊基因型的人口無法享受藥物基因

體學的利益。 

第一種資源使用的不均等問題其

實不限於生命科學領域，在一切科學

技術領域中均可發現這種現象。例如

資訊與通信產品，最新的科學技術成

果往往在開始時都只能由少數人利

用。至於在醫療領域，新產品或新的

治療方法也都不是所有人都有財力能

利用。不過，如果我們轉換觀察角度，

亦即以樂觀主義觀點取代悲觀主義觀

點，則可發現這種科學技術利益分配

不均現象在長期而言具有正面價值。

雖然在短期間一般人無法即時享受最

新科學技術利益，但是正因為財力較

佳者成為先期使用者，因此他們為廠

商的研究發展投資提供了經濟誘因，

也使得一般人能夠隨著技術更加成熟

而一起享受科學技術利益。 

至於第二種資源使用的不均等問

題，其實是既有孤兒藥(orphan drugs)

問題的延伸。向來罕見疾病(rare dis-

eases)患者往往面臨無藥可用的困

難。在市場經濟制度下，當藥物需求

達到一定數量，才能使藥廠有足夠誘

因投下資金從事研發及生產。因此，

即使禿頭、肥胖、性無能不至於嚴重

影響人類健康與生存，但是因為市場

需求很大，藥廠仍願意積極投資這些

藥物的研究發展與生產。反之，如果

市場需求量少，則即使是能夠拯救生

命的藥物，藥廠也沒有意願進行研究

發展與生產。 

在未來藥物基因體學的發展之

下，當我們發現某種特殊基因型人口

在使用藥物的不良反應機率上比一般

人口更高，而這些特殊基因型人口數

量很少時，這些人在用藥上可能將面

臨「類似於」既有的孤兒藥問題。這

裡的「類似孤兒藥問題」，與目前標準

定義的孤兒藥情形並不完全相同。根

據國內現行罕見疾病防治及藥物法第

15條第 1項，所謂「罕見疾病藥物」

是「主要適應症用於預防、診斷或治

療罕見疾病」的藥物。然而，藥物基

因體學產品所治療的疾病卻不一定都

是「罕見疾病」，而可能是常見的癌症

或心血管疾病，因此罹患這些常見疾

病的人士並非「罕見疾病病人」。如果

某種治癌藥物用於特定基因型患者的

不良反應機率較高，而使這些患者不
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適用這種藥物，則這些患者雖然面臨

無藥可用的困境，但他們的用藥問題

無法適用罕見疾病防治及藥物法，也

因此不能依據該法相關規定獲得各種

優惠補助。於藥物基因體學的發展趨

勢下，關於取得藥物的補助，如果我

們認為這些患者應當與標準罕見疾病

病人受到平等對待，我們便需要修改

現行法上的罕見疾病藥物定義，或針

對藥物基因體學因素而無法安全使用

一般藥物的病患，增列得準用罕見疾

病藥物相關規定之條款。28 

藥物基因體學所引發的相關孤兒

藥問題，除了罕見疾病防治及藥物法

之外，也涉及社會保險的層面，亦即

全民健康保險法架構下的藥品給付問

題。根據全民健康保險法第 39 條第

12款規定，主管機關得公告不給付之

診療服務及藥品。目前衛生署中央健

康保險局已制訂「全民健康保險藥品

給付規定」，並時常以公告進行修正補

充。以先前提過的抗癌藥物 Herceptin

為例，「全民健康保險藥品給付規定」

便有如下規定：「1.單獨使用於治療腫

瘤細胞上有過度 HER2表現，曾接受

過一次以上化學治療之轉移性乳癌病

人。2.需經事前審查核准後使用。」

關於 Herceptin的這項健保規定，其實

際影響在於，非屬於 HER2蛋白質過

度表現的病患，如果使用了 Herceptin

進行治療，則無法請求健保給付藥物

費用。 

Lipton 曾經以假設案例提問：如

果具有特定基因型者使用某種藥物的

治療成功機率只有 20%，則政府可否

不予補貼或給付？29 在國內現行法律

制度下，這個問題即屬於請領健保給

付事項。對此，全民健康保險法第 39

條有 11款具體的列舉規定，至於其他

情形則是在第 12 款留下空白概括規

定：「其他經主管機關公告不給付之診

療服務及藥品。」針對全民健康保險

法第 39條第 12款是否違背法律明確

性原則，2001 年 4 月 20 日公布的大

法官釋字 524號解釋曾指出：「全民健

康保險為強制性之社會保險，攸關全

體國民之福祉至鉅，故對於因保險所

生之權利義務應有明確之規範，並有

法律保留原則之適用。若法律就保險

關係之內容授權以命令為補充規定

者，其授權應具體明確，且須為被保

險人所能預見。」 

不過，釋字 524號解釋卻未將全

民健康保險法第 39條第 12款宣告違

憲，而僅僅對主管機關採取勸說與建

議：「主管機關自應參酌同條其他各款

相類似之立法意旨，對於不給付之診

療服務及藥品，事先加以公告。」就

此，在本號解釋施文森大法官的部分

不同意見書中即指出：「因行政院衛生
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署既為審核全國醫療服務及藥品之主

管機關，同時又為健保主管機關及健

保保險人（健保法第三條、第六條），

於此三位一體、角色混淆之情形下，

縱對本款採取多數意見所謂：『主管機

關自應參酌同條其他各款類似之立法

意旨，對於不給付之診療服務及藥

品，事先加以公告』之解釋，就本款

之適用加以一定程度之限制，仍難完

全排除主管機關及其所屬之『健保局』

對於治療某些承保在內傷病所必需之

醫療服務及藥品是否給付為行政裁

量，憑增健保承保範圍之不確定性，

健保於此一意義下成為另一種形式之

社會扶助或社會救濟，與多數意見所

強調之明確性原則不盡相符。」 

在現行法律制度下，當少數基因

變異人口無法安全使用一般藥物時，

首先必須面臨的困難抉擇，便是先前

討論過的核准適應症外使用問題。即

使病患願意承受核准適應症外使用的

風險，接下來仍必須面對健保給付的

問題。當然，藥物治療一旦涉及核准

適應症外使用，便無法保證能夠發揮

適當療效，而健保主管機關因此不給

付核准適應症外使用的藥物，的確有

避免醫療資源浪費的合理考量。如果

病患不服主管機關的規定或決定，則

得基於被保險人身分，依全民健康保

險法第 5條及全民健康保險爭議事項

審議辦法，向全民健康保險爭議審議

委員會申請審議。如被保險人對爭議

案件之審議不服，得依法提起訴願及

行政訴訟。30 

根據以上的現行法律分析，當藥

物基因體學引發核准適應症外使用的

健保給付問題，病患可能必須承受醫

療風險及繁複的法律程序，方能為自

己爭取用藥權利。對於一般病患而

言，如此繁複的層層法律程序（向健

保局申請事前審查核准、向全民健康

保險爭議審議委員會申請審議、向主

管機關提起訴願、向法院提起行政訴

訟），或許會是他們為維持生存與健康

的最大障礙。為了避免人民指責「法

律殺人」或「制度殺人」，政府中醫療、

藥政及健保單位，應先針對藥物基因

體學相關議題進行事前研究，並提出

合理的作業標準與判斷原則加以因

應，而不應在問題發生之後，由病患

自行經歷繁複法律程序辛苦奮鬥。31 

陸、基因歧視 

基因歧視(Genetic Discrimination)

是來自於應用基因檢驗與基因資訊的

可能社會後果。根據個人基因變異而

進行差別待遇是否屬於歧視，以及這

種差別待遇的合理界線何在，這些議

題目前仍在爭論之中，尤其使在保險

與就業方面。由於藥物基因體學的臨
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床應用必須實施基因檢驗，因此也可

能產生基因歧視的疑慮。不過，由於

藥物基因資訊只在於顯示個人基因型

與用藥反應之間的關係，因此在意義

上與既有的就業與保險基因歧視類型

不同。當一個人帶有變異基因以致於

發生疾病機率較高，因而在就業與保

險上遭受差別待遇，這是已經受到廣

泛討論的基因歧視類型。藥物基因體

學可能引發的基因歧視問題，則在於

發病後的治療過程，亦即保險公司可

否根據醫療成本差異，而針對特定基

因型用藥人口收取較高保費？ 

關於保險上根據用藥風險與成本

而差別收費，其合理性應取決於科學

知識及保險精算原則。根據風險高低

計算保費，已經是保險業的基本經營

原則。如果在醫學上有充分證據認定

基因型變異導致用藥或治療成本顯著

差異，而且藥物基因資訊的預測準確

性高，則保險公司根據用藥風險差別

收費，應當是一種具有合理根據的契

約行為。32 當然，如果保險公司處於

市場上的獨佔地位，則法律上對於這

種契約行為的合法性判斷應當更加嚴

格，以避免保險公司的契約設計違反

醫學與保險精算原則。 

柒、結論 

藥物基因體學可望在將來能為人

類健康提供重大助益。但是我們需要

在醫療法、藥事法、罕見疾病防治及

藥物法、全民健康保險法等各項制度

上有所準備因應，方能減少藥物基因

體學對藥品安全、基因隱私與病患自

我決定的負面影響，並維持醫療資源

供應的平等與正義。本文已針對藥物

基因體學以上基本問題進行分析。對

於進一步的各項具體議題及細節，今

後我們必須深入研究科學知識、藥物

管制、臨床治療與法律規範的互動，

方能完整回應藥物基因體學帶來的各

種挑戰。而更重要的，則是在醫學、

藥學及法學領域，投入藥物基因體學

研究並培養法律管制所需的跨領域人

才，才是維護國民健康的根本之道。 

 

註： 

1. 單一核苷酸多型性(Single nucleo-

tide polymorphisms SNPs)是 DNA序

列上的某核苷酸（如 A,T,C,或 G）發

生變異。根據一項 2001 年的研究，人

類之中有 142 萬種單一核苷酸多型

性，見 R. Sachidanandam, D. Weiss-

mann et al., A Map of Human Genome 

Sequence Variation Containing 1.42 

Million Single Nucleotide Polymor-

phisms, 409 NATURE 928-33 (2001). 
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Baruch Brody, Pharmacogenetics: 

Ethical Issues and Policy Options, 12 

KENNEDY INSTITUTE OF ETHICS 
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Approach, 59 FOOD AND DRUG LAW 

JOURNAL 519 (2004). 
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初步分析，而無法一一詳加討論，這

些問題將是政府及學術界今後需要進

一步深入研究的領域。 

32. 保險公司可否根據遺傳學知識針

對不同被保險人差別收費的爭議，是

否可僅僅根據醫學知識與保險精算原
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深入討論，見何建志註 21書。 
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