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文�陳于媯

選擇冷門的遺傳醫學之路

20年前，蔡輔仁是小兒

科第3年住院醫師，正面臨選

擇次專科的關卡。那時候，

醫界對基因體的了解極為欠

缺，遺傳疾病診斷困難，

治療更是一片沙漠，醫學系

教科書中「先天性代謝性疾

病」和「遺傳疾病介紹」兩

大單元，因為太艱深，病人

來源又少，很多學生乾脆放

棄，遺傳醫學冷門的程度可

想而知，幾乎沒什麼醫師願

意投入。

蔡長海董事長當時是小

兒科主任，他認為遺傳醫學

未來的發展不可限量，鼓勵

蔡輔仁朝這方面努力。「我

我
們每天早上刷牙，看著鏡中五官端正的自己，

應該感謝上天的眷顧。因為人類在胚胎發育時

期，眉眼鼻耳口要各就各位，是一段很遙遠的路，

其中有上千萬個因子在主導，一步走錯，就會造成某

種變異，你就不會是現在的你，我也不會是現在的

我。」

中國醫藥大學附設醫院基因醫學部主任蔡輔仁，

在罕見遺傳疾病領域備受推崇，他曾經擔任中華民

國人類遺傳學會理事長，目前也是中國醫藥大學中

醫學院院長，對中醫學院的體質改造頗多建樹。左手

中醫，右手西醫，中西兼顧，均有所成，在醫界也算

「異數」。但也正因看過太多生命最原始的苦難，他

反而更加謙卑，更加感恩。

他說，生育原本就有各種潛在的風險，不僅基因

可能發生突變，胎兒在脆弱的胚胎期，也很容易受到

外界干擾，一張臉的五官最後能夠被安放在正確的位

置，已經很不簡單，遑論所有器官和組織的運作，所

以每一個健康的人都應當惜福。
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聽了他的分析，覺得很有道理，但是沒人可以指導我，我只好一邊自行找書看，一邊留意相關

資訊，除了報名參加國科會舉辦的研習會，向海外回台講學的學者請益，並且到台大進修，陸

續去了兩年，王作仁教授便是我的老師」。

意外搭上基因研究的狂潮

蔡輔仁坦承，在專攻遺傳醫學之初，他的內心還是有點掙扎，不知未來要如何在醫界安身

立命。然而，人生的轉折十分奇妙，就在他一頭栽了進去沒多久，新的實驗方法「DNA聚合

連鎖反應」問世，它使基因的分析和研究出現革命性的轉變，分子生物技術因而起飛，基因醫

學的進步一日千里。他形容自己是「因緣際會，搭著這波狂潮，載沈載浮，一路漂了過來」。

然而，本院早年的醫療研究環境乏善可陳，他當主治醫師的頭兩年，很想做點研究，卻

沒實驗室可用。對他來說，沒有實驗室就如同沒有武器，沒有戰場，窮則變，他靈機一動，天

天向嬰兒室報到，認真觀察每一個小生命的胎記等特徵，並且仔細測量他們的體重、頭圍、身

長、耳朵⋯⋯。「我最得力的研究助手就是那條測量用的皮尺！」他笑著說。

在中西醫學領域均有所成的蔡輔仁主任（攝影�陳于媯）
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一條皮尺量出的研究成果

許多兒科疾病的診斷，必須參考同齡嬰幼兒的體位標

準，但在國內兒童自有的體位標準值建立之前，往往只能

引用國外數據，種族不同，自然會有誤差，因此他在嬰兒室

的研究成果備受關切。例如台灣家長經常擔心寶貝兒子的陰

莖過於短小，但小男生的陰莖究竟要幾公分才算標準？他針

對2126名0-5歲的男童進行調查，發現我國男童的陰莖拉直

後，從根部到頂部的長度，要比白人同齡男童短約0.5-0.7公

分。更詳細的說，新生男嬰的陰莖長度約3公分，1歲約4公

分，5歲約5公分，萬一1歲短於2.2公分，3歲短於2.4公分，

5歲短於2.7公分，就要考慮有無染色體或內分泌方面的異

常。

「當時，本院婦產科的接生率在國內數一數二，1年接

生3000多名新生兒，每一個我都看過和量過，也經常主動創

造機會，到托兒所、幼稚園替幼兒檢查。」逐日累積的統計

數據十分龐大，經過整理和分析，他寫成許多極有價值的研

究報告。蔡輔仁主任迄今發表的論文總共有360多篇，其中

不少是那幾年的結晶，而且是刊登於SCI等級的著名醫學刊

物。

有趣的是，正因那段時期對新生兒瞭解透透，直到現

在，他依然「目光如炬」，單從人們的外觀就能察覺到一

些不為人知的隱藏訊息。「譬如說吧！前額較高，後腦較凹

的人，出生時幾乎都是臀位產，有的人不相信，回家一問媽

媽，果然沒錯！」

從單打獨鬥走向團隊合作

後來，小兒科向醫院爭取到一間實驗室，進行染色體和

氨基酸的分析，有了研究班底，從此漸入佳境，適逢醫學界

有關基因體的研究正如火燎原般的擴散開來，加上院方的鼓

勵，研究風氣大為提升，先後有20多位臨床醫師與基因醫學

部合作進行研究，頗有斬獲。
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隨著基因醫學被重視，以及相關團體的振臂疾呼，大家也開始注

意到罕見疾病兒的痛苦和需求，許多新藥陸續被開發和引進台灣，蔡

輔仁以前當住院醫師時束手無策的疾病，開始有了治療對策，病情能

夠獲得良好控制。他主管的基因醫學部實驗室至今參與診斷的遺傳疾

病更多達60餘種，種類之多居全國之冠，已找到至少150個新發現的基

因突變點，成果豐碩。

對中醫學院進行體質改造

蔡輔仁主任雖然是國內第1批通過的遺傳醫學科專科醫師，但是中

國醫藥大學中醫系畢業的他，始終沒有停止對中醫藥的鑽研，後來也

取得中醫博士學位。中西醫學雙修，歷任醫院基因醫學部主任、兒科

部主任等職，蔡長海董事長希望他能將研究方法與研究精神帶進中醫

領域，於是又接掌中國醫藥大學中醫學院，進行體質改造。

他說，中醫學院的實驗室過去是一小間一小間的分隔開來，管理

不易，使用效率不彰，造成資源浪費，因此他在上任後加強與老師溝

通，尋求共識，終於打破藩籬，建立了共同實驗室，不但可容納1倍以

上的研究人員，所有器材和儀器的共用，也使開銷大為降低。

此外，中醫研究所過去限制只有醫師才能報考，其他具有生命

科學專長的學生不得其門而入，以致研究論文的方向一直是偏重療效

評估，欠缺對療效機轉的探討。兩年前，在他主張下，首度開放非醫

師身分的學生報考博士班，配合共同實驗室的啟用，促成研究方向轉

型，研究品質獲得提升。

機會永遠是給準備好的人

假設有一盞橫亙歲月的探照燈，從過去慢慢向現在拉近，我們可

以看見昔日那位天天拿著皮尺在嬰兒室打轉的小兒科住院醫師，如今

正氣度從容的帶領著基因醫學團隊前進，使培育中醫人才的殿堂更臻

善境。以成功者為明鏡，可以開智慧，「中國醫訊」請蔡輔仁主任送

給事業剛起跑的年輕人一句話，他說：「機會永遠是給準備好的人，

當你準備好了，機會就來了。從決定專攻遺傳醫學那一刻起，我就開

始了我的準備。」　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　


