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摘要 
 

根據衛生福利部統計資料顯示，先天性畸

形一直為新生兒死因前三名。世界衛生組織針

對先天性缺陷的預防和干預措施中，建議各國

應該就先天性缺陷建立監測系統。本研究運用

醫院資訊系統，在門診、住院系統中，擴充先

天性缺陷通報系統，透過即時之資料回饋予通

報人員，使其可以在有效期限內，針對院內接

生之先天性缺陷個案進行通報。試辦期間共收

集到 142筆先天性缺陷通報，扣除重複缺陷後

之歸戶人數為 119位。在醫院之試辦結果證明，

確實可以大幅提升先天性缺陷通報率，未來如

可推廣至其他醫療院所，將可讓主管機關於未

來政策制定時更加準確。 

關鍵詞：先天性缺陷、出生通報、通報系統、

醫院資訊系統 

 

Abstract 
 

According to the Ministry of Health 

and Welfare statistics, birth defects are 

the top three of all infant deaths in 

Taiwan over the past decade. For the 

prevention and treatment of birth defects, 

World Health Organization recommended 

that countries should establish birth 

defects surveillance/monitoring Systems. 

In this study, we designed a birth defects 

notification system in hospital 

information system; therefore, specialist 

staffs can inform birth defects cases 

immediately. During the trial, we 

collected a total 142 birth defects 

notification records. By subtracting 

double-counting records, there are 119 

remains. The result shows that 

notification system can significantly 

enhance the rate of birth defects 

notification. 

 

Keywords: Birth Defects, Birth Reporting 

System, Notification System, Hospital 

Information System 

 

1. 前言 
根據衛生福利部統計資料顯示，先天性畸

形一直為新生兒死因前三名，自民國 97年起，

將源於周產期之病態細分後，先天性畸形、變

形及染色體異常更成為新生兒死因之首，近十

年來，先天性缺陷死因佔新生兒死亡比率平均

為 23.95%。 

世界衛生組織針對先天性缺陷的預防和干

預措施中，建議各國應該就先天性缺陷建立監

測系統(World Health Organization, 2010)，

因此，衛生署曾在 1993年至 2003年間辦理「先

天性缺陷兒登記追蹤管理計畫」，開始針對國

內所有接生之醫療院所進行紙本通報，爾後，

隨著資訊科技進步，先天性缺陷監測通報系統

以出生通報系統為基礎，擴增先天性缺陷通報

模塊進行資料收集，並進行先天性缺陷盛行率

進行分析；以出生通報年報 2005~2014年資料

為例，先天性缺陷發生率約為 0.40%~0.66%，

其中以骨骼肌肉系統缺陷最高，眼顏面系統缺

陷次之。 

研究人員經多次專家訪談發現，國內目前

的先天性缺陷通報系統係整併於出生通報中，

醫院多以產房醫師告知護理人員或書記後，再

由其於出生通報系統中登錄。而目前國內醫療

人力嚴重短缺，中大型醫院多由護理站書記協

助通報，先天性缺陷資料及診斷正確性有待商

榷；醫師在嬰兒室或於診間發現之先天性缺陷，

則可能因醫療人員對先天性缺陷通報政策不

了解，因而未回饋予負責通報之人員，資料收

集上即有可能遺漏；此外，當小型醫療院所在

發現嚴重先天性缺陷時，多數會將新生兒轉介
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至醫學中心，但醫學中心醫師在確診後，礙於

出生通報更正限制原接生醫療院所修改之規

範，導致無法進行先天性缺陷資料補登，這也

導致國內先天性缺陷率有低估或診斷不正確

的狀況。此外，除部分外顯性先天性缺陷可透

過肉眼發現，許多的先天性缺陷尚需進一步的

檢驗或檢查始得發現，新生兒在出生當下，確

實難以確認是否患有先天性缺陷。 

上述問題直接或間接導致先天性缺陷資料

遺漏，使得國民健康署無法透過現有通報機制

取得真正先天性缺陷發生情況，如未來欲進行

相關先天性缺陷預防政策擬定時，可能造成醫

療資源做錯誤分配，而使得防治成效不彰。 

先天性缺陷的發生可能會危及生命，導致

長期殘疾，並且對個人、家庭、健康保健系統

及 社 會 產 生 負 面 影 響 (World Health 

Organization, 2010)，因此，正確且有效的

收集先天性缺陷資料，將有助於提供資料供衛

生保健單位進行決策時參考。 

本研究於中部某醫學中心的醫院資訊系統

(Hospital Information System, HIS)，建置

一個有效的先天性缺陷通報系統；在醫師看診

過程中，當開立出先天性缺陷相關 ICD診斷碼

時，進行系統提示相關通報流程及資訊，並傳

送簡訊給通報專責人員進行提醒，以利後續出

生通報修改事宜。希望透過此機制，提供即時

之資訊供通報人員進行資料補登，進而改善國

內先天性缺陷資料收集之不足。 

 

2. 先天性缺陷監測系統 
準確追蹤先天性缺陷和分析收集資料是防

治先天性缺陷的第一步，於追蹤先天性缺陷及

利用數據進行預防和轉診時，一套有效的先天

性缺陷監測系統是極為重要的一環。先天性缺

陷監測系統所收集的資料，可以提供公共衛生

官員、政策制定者及研究人員許多幫助，如同

歐盟先天性缺陷監測系統的目標，藉由系統的

建立，可以達到下列項目： 

a. 了解隨著時間的推移，先天性缺陷數量的

增減情形。 

b. 探討造成先天性缺陷的發生原因及可能的

危險因子。 

c. 教育民眾了解先天性缺陷及預防措施。 

d. 規劃及評估，來預防先天性缺陷發生。 

e. 轉介先天性缺陷嬰兒或家庭，並給予適當

的服務。 

f. 幫助政策制定者，為先天性缺陷嬰兒或家

庭分配資源及服務。 

國際上有三大先天性缺陷監測系統，分別為

世界衛生組織的 ICBDSR、歐盟的 EUROCAT 及

美國的 NBDPS。國內目前先天性缺陷通報項目

包括神經系統(0101-0107 及 0109)，眼顏面

系統(0201-0208)，心臟血管系統(0301-0306、

0308-0310)，消化系統(0401-0412)，泌尿生

殖 系 統 (0501-0507) ， 骨 骼 肌 肉 系 統

(0601-0608)，呼吸系統(0707-0713)，染色

體異常(0801-0807)，其他(0901-0907)，原

通報項目無明確定義，未採用國際疾病傷害

及死因分類(International Classification 

of Diseases, ICD)，預計於 2016 年改以

ICD-10版進行通報。 

國內現有出生通報系統中相關變項，母

親基本資料包括：姓名、身分證字號、出生

年月日、國籍別、住址、電話；新生兒基本

資料包括：出生年月日、胎次、性別、多胞

胎或單胞胎、懷孕週數、出生體重、身長、

頭圍；發現缺陷的方法、臨床診斷、發現缺

陷診斷時間、現況、紀錄者與記錄日期。母

親個人懷孕史與疾病方面為非必要勾選欄位。

個人行為或環境部分，如：吸菸、飲酒、藥

物，無工作相關欄位，也無是否服用葉酸等

欄位。 
 

3. 研究方法 
3.1 研究方法 

本研究設計係依據衛生福利部國民健康署

所編製之出生通報作業工作手冊「接生醫療院

所之權責及注意事項」相關規定進行，如新生

兒出生後，經醫師檢查確定為先天性缺陷時，

須於出生通報系統點選先天性缺陷兒代碼；新

生兒出生後 60 天內，接生醫療院所有權限可

自行上網修正出生資料。 

為落實先天性缺陷通報，本研究於中部某

醫 學 中 心 醫 院 資 訊 系 統 (Hospital 

Information System, HIS)新增先天性缺陷提

示系統，當出生後 60 天內之新生兒來院就醫

時，如經醫師診斷為先天性缺陷，則由系統主

動提醒醫師，並發送簡訊至專責人員，經確認

無誤後，將資料匯整至產房，並由通報人員於

出生通報系統點選先天性缺陷兒代碼進行通

報(見圖 3-1)。 



 
圖 3-1先天性缺陷通報系統架構圖 

 

3.2 醫師端提示流程 
新生兒就醫來源可區分為門診、急診及住

院，在考量病患主要來源及初期導入可能造成

的影響，故優先於門診電子病歷系統中啟用先

天性缺陷通報檢核提示，再逐步擴展到住院及

急診電子病歷系統中。 

以門診、急診電子病歷系統為例，當醫師

在完成問診並開始編輯病歷時，系統即自動判

斷輸入之 ICD-9-CM診斷碼是否先天性缺陷診

斷碼；而住院病患考量目前全民健康保險作業，

中、大型醫院對於住院病患之診斷碼，皆在出

院後，由疾病分類師依據病歷記載內容進行

ICD-9-CM編碼，因出生通報之先天性缺陷有

60天系統補登作業限制，考量作業時效性，無

法等待病患出院後，再由疾病分類人員編碼後

進行提示及通報，在與兒科專科醫師討論後，

發現如新生兒因先天性缺陷住院，多屬重大缺

陷或可能危及生命，此類新生兒多進入兒童加

護病房進行治療，故決定於加護病房系統開立

診斷碼時，進行先天性缺陷診斷碼檢核及提示，

醫師端先天性缺陷通報流程如圖 3-2。 

1. 開啟 HIS 系統：以門診醫師為例，開啟門

診電子病歷系統進行診療看診，詢問患者

相關病史後，開始病歷記載。 

2. 輸入診斷碼：病歷資料包含患者主述、理

學檢查、診斷及治療計畫；醫師依據問診

結果及客觀判斷，開始輸入診斷碼(見圖

3-3)。 

3. 判斷是否為先天性缺陷診斷：當醫師輸入

之診斷碼後，系統即利用第二節之先天性

缺陷診斷碼做為判斷依據，進行先天性缺

陷判斷。 

4. 判斷是否為出生 60 天內孩童：如醫師輸入

為先天性缺陷診斷時，系統將再檢核病患

是否為 60天內出生之新生兒。 

5. 判斷是否已有簡訊通知紀錄：如符合上述

條件，系統尚會檢查是否已有發送簡訊通

知之紀錄，以避免重複通知，造成專責人

員困擾。 

6. 提示醫師先天性缺陷個案需通報：如未有

任何相關通知紀錄，系統即會顯示提示訊

息視窗(見圖 3-4)，告知醫師相關規範及

後續處置 

 
圖 3-2 醫師端先天性缺陷通報流程圖 

 

 
圖 3-3 診斷碼輸入介面 

 

 

 
圖 3-4 先天性缺陷診斷提示訊息視窗 

 

7. 記錄個案並發送簡訊至專責人員：當醫師

檢視訊息後，系統將自動記錄該個案，並

發送簡訊至通報負責人員手機，簡訊內容



包含病歷號、姓名、身分證號、出生日期

（出生天數）及先天性缺陷診斷資訊(見圖

3-5)，以利人員進行個案確認及出生通報

先天性缺陷兒補登作業。 

 
圖 3-5 先天性缺陷簡訊內容範例 

 

3.3 通報端作業流程 
因試辦醫院為醫學中心，設置有遺傳諮詢

師，故先天性缺陷通報負責人員即由遺傳諮詢

師擔任，當醫師完成通報流程後，通報端作業

流程即開始展開(見圖 3-6)。 

1. 收到先天性缺陷簡訊通知：醫師確認為先

天性缺陷後，由系統發送先天性缺陷通報

簡訊。 

2. 確認先天性缺陷項目：因醫師可能在透過

更進一步之檢驗檢查結果修改診斷碼，故

專責人員在收到簡訊後，需依簡訊內容，

確認醫師最終診斷結果(見圖 3-7)。 

 

 
圖 3-6 通報端先天性缺陷通報流程圖 

 

 
圖 3-7 通報端先天性缺陷通報流程圖 

 

3. 確認是否為新個案：如已確認具備先天性缺

陷診斷後，尚需確認是否已為院內先天性缺

陷通報個案，因此，必須藉由產房提供之通

報資料進行確認是否為新個案或患有新的先

天性缺陷。 

4. 確認是否為院內個案：如為新個案，必須

再確認是否為本院出生之個案。在進行出生通

報時，需填寫母親身分證號，爾後修改亦需經

由母親身分證號進行查詢；而在醫院方面，因

新生兒出生時，尚未取得身分證號，亦未加入

全民健康保險，新生兒必須依附於母親健保之

下，運用母親健保身分進行相關醫療費用申

報，故在醫院資料庫記載之新生兒身分證號即

與母親相同，但待新生兒取得身分證號並加入

健保後，重返醫院看診後，即會更新相關基本

資料，這將導致無法由系統中直接查詢取得母

親身分證號，亦即在發現新個案時，無法直接

利用新生兒資訊進行通報補登作業。 

與相關人員討論後發現，現有之婦幼健康管理

資料庫之新生兒篩檢系統(見圖 3-8)，在建立

資料時可填入醫院之病歷號，為使補登作業順

利進行，負責人員需經由該系統查詢並確認是

否為院內接生，如為院內接生，則查詢取得母

親身分證號，再進行出生通報之先天性缺陷兒

資料補登。 



 
圖 3-8 運用婦幼健康管理資料庫之

新生兒篩檢系統查詢新生兒資料 

 

5. 確認是否尚在 60天通報期：因出生通報系

統線上修改有新生兒出生 60 天內之作業

限制；發送簡訊後到確認完成，需要一定

的作業時間，如遇假日或業務繁忙，恐導

致院內個案無法於 60 天限期內完成先天

性缺陷補登作業。 

6. 登入出生通報系統進行補登：如為本院出

生個案及在 60天通報期內，專責人員便將

相關先天性缺陷資料轉交通報人員，再由

負責通報人員登入出生通報系統，並進行

先天性缺陷兒資料補登。 
 

4. 研究結果 
門診電子病歷系統自 103 年 07 月 16 日起

上線試辦，住院及急診電子病歷系統則自 103

年 11月 01日起始上線試辦，截至 104年 2月

28 日為止，發出之有效簡訊共計 142 筆(明細

見附表一)，其中門診 102 筆、住院 40筆、急

診因為急性醫療屬性，故試辦期間，未有新生

兒因先天性缺陷而到急診就醫，醫師未開立任

何先天性缺陷診斷。 

 

4.1 試辦成果 

由通報結果發現，通報最多的先天性缺陷

依序為 750.0舌繫帶短縮(17筆)、745.5卵圓

孔型心房中隔缺陷(16筆)及 745.4心室中隔缺

陷(14筆)；院內接生之新生兒個案，先天性缺

陷依序為 747.0動脈導管未關閉(9筆)、750.0

舌繫帶短縮(6 筆)及 748.3 喉、氣管及支氣管

之其他畸形(6 筆)；院外接生之新生兒個案，

先天性缺陷依序為 745.5卵圓孔型心房中隔缺

陷(12 筆)、舌繫帶短縮(11 筆)及 745.4 心室

中隔缺陷(10筆)。 

因部分先天性缺陷兒患有多重缺陷，扣除

重複缺陷後之歸戶人數為 119位，其中院內接

生人數為 51人，院外接生人數為 68人。而同

一時期，醫院出生通報之先天性缺陷共 10筆

(見表 4-2)，以 0603多指 3筆最多，0203唇

裂（可併有顎裂）2筆次之，檢視通報之先天

性缺陷項目內容可以發現，通報項目多屬外觀

可明顯查覺之先天性缺陷。 

將上述 51 筆院內接生資料與出生通報中

之先天性缺陷 10 筆進行交叉比較，發現共有

三位新生兒重複：749.20唇裂（可併有顎裂）

一筆、755.01手指多指畸形兩筆，後者皆併有

其他先天性缺陷，分別為 750.0舌繫帶短縮及

745.4 心室中隔缺陷，由此可知，產房在新生

兒出生後，如未有進一步檢查或檢驗，恐無法

立即發現其他缺陷項目。 
 

4.2 結果分析 
依試辦成果所收集之資料區分新生兒出

生醫院，主要通報來源為院外出生，共佔

54.93%(78筆) ，本院出生個案共佔 45.07%(64

筆)（見圖 4-1）。 

 
圖 4-1 依通報之新生兒出生醫院區分佔比圖 

依試辦成果所收集之資料區分先天性缺

陷通報科別分析，主要通報來源為小兒科

（51.4%），其次為小兒心臟（29.6%）及小兒

外科（14.8%），前三名科別共佔 95.8%，綜觀

所有通報科別，小兒相關科別更佔全部科別之

97.2%（見圖 4-2）。 

依試辦成果所收集之資料區分出生醫院

等級分析，排除無法查詢母親身分證號的部分

（21.01%），主要出生醫院為醫學中心

（53.78%），其次為區域醫院（11.76%）及地

區醫院（8.4%）（見圖 4-3）。 

 



圖 4-2 依通報之科別區分佔比圖 

 
圖 4-3 依通報之出生醫院區分佔比圖 

依試辦成果所收集之資料區分先天性缺

陷系統分析，主要先天性缺陷系統為心臟系統

（45.1%），其次為消化系統（21.8%）及泌尿

生殖系統（12%）（見圖 4-4）。 

 

 
圖 4-4 依通報之先天性缺陷系統區分佔比圖 

依試辦成果所收集之先天性缺陷系統並

區分院內外進行分析，則可明顯看出，不論是

院內或院外出生之新生兒，皆以心臟系統為最

主要之先天性缺陷，其次則為消化系統缺陷

（見圖 4-5）。 

 
圖 4-5 依通報之先天性缺陷系統及院內

外區分分佈圖 

依試辦成果所收集之先天性缺陷系統並

區分通報來源進行分析，則可明顯看出，不論

是院內或院外出生之新生兒，皆以心臟系統為

最主要之先天性缺陷，其次則為消化系統缺陷

（見圖 4-6）。 

 

 
圖 4-6依通報之先天性缺陷系統及通

報來源區分分佈圖 

 

依試辦成果所收集之通報時之出生天數

進行分析，可以發現住院通報之個案多集中於

10天內通報，主因新生兒住院多屬重大缺陷或

可能危及生命，需立即接受治療，而門診通報

個案則較平均分佈（見圖 4-7）。 

 
圖 4-7 依通報之通報時之出生天數區分

分佈圖 

4.3 HIS資料庫分析 
依據出生通報作業工作手冊「接生醫療院

所之權責及注意事項」中規定，接生醫療院所

在新生兒出生後 60天內可由系統直接修改先

天性缺陷，由於國民健康署現有先天性缺陷與

出生通報綁定在一起，超過 60天後之處理流

程相對複雜，且先天性缺陷並無強制通報之相

關法令，以致醫療院所間接在超過 60天後之

通報意願不足；因此，我們利用該醫學中心資

料庫查詢 2013~2014年之資料，嘗試了解新生

兒首次發現先天性缺陷時間之間的關係。 

圖 4-8呈現的是每個時間點內發現的先天

性缺陷個案數，兩年內共發現有 791例先天性

缺陷；以國民健康署規定之 60天為例，新生

兒於 60天內被首次確診為先天性缺陷共 494

例，佔兩年內發現之比例為 62.45%；從圖中亦

可發現，一年內發現共 734 例，佔兩年內發現

之比例為 92.79%，由此可知，絕大部分之先天

性缺陷皆在一年內可被確診，因此，國民健康

署之 60天規範恐造成部分資料未能如實登錄

及通報。 



 
圖 4-8 中部某醫學中心先天性缺陷首

次發現時間人次表 

 

5. 結論與建議 
 

5.1 結論 
由於目前國民健康署將先天性缺陷結合

於出生通報中，因醫療院所作業流程及分工，

導致無法收集到所有先天性缺陷個案資料，又

因出生通報修改規範，有 60天線上修改及超

過 60天之作業流程，且限接生醫療院所進行

修改，更讓其它醫療院所在日後發現先天性缺

陷時，無法回饋發現之個案，也就造成現有先

天性缺陷資料失真。 

本研究運用醫院資訊系統，在門診、住院

系統中，擴充先天性缺陷通報系統，透過即時

之資料回饋予通報人員，使其可以在有效期限

內，針對院內接生之先天性缺陷個案進行通報，

確實可以大幅提升先天性缺陷通報率，未來如

可推廣至其他醫療院所，將可讓主管機關於未

來政策制定時更加準確。 

 

5.2 建議 
出生通報中之先天性缺陷將於民國 105年

正式改以 ICD-10-CM進行通報，將有助於未來

與其他國家比較，唯目前之先天性缺陷通報流

程仍有所多待改善；以本研究為例，尚有近四

成的先天性缺陷超過 60天才被發現，且大部

分先天性缺陷確診醫院已非當初接生之醫療

院所，如何確保這些先天性缺陷個案，在日後

可以有系統的被通報，讓先天性缺陷資料收集

可以更加完備，皆有待國民健康署決策。 

本研究在系統完成試辦過程中，所遭遇最

大的問題為新生兒身分核對，主要原因是新生

兒可能使用母親身分證號或已取得自己的身

分證號，在確認是否為本院接生個案時，需透

過婦幼健康管理系統進行查詢，如未來出生通

報可以擁有類以之功能，將有助於簡化通報流

程。 
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