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1.Aicardi-Goutieressyndrome(Aicardi-Goutieres 症候群) 

Aicardi-Goutieres 症候群的歷史 

Aicardi-Goutieres 症候群(AGS)是一種罕見的遺傳性疾病，1984 年由法國神經學

家 JeanAicardi 和 FrançoiseGoutières 首次描述。該症候群以他們的名字命名，以

表彰他們對其理解的重大貢獻。 

首例 AGS 病例是在表現出一組明顯的神經系統異常的女嬰中報導的。這些包括

大腦中存在鈣化、嚴重的智力障礙、小頭畸形（頭部異常小）和異常運動，如

痙攣和抽搐。還注意到其他特徵，例如皮膚異常和乾擾素-α（免疫系統的信號

分子）水平升高。 

多年來，研究人員和臨床醫生擴展了他們對 AGS 的理解。它最初被認為是大腦

嚴重病毒感染的罕見變種。然而，隨後的研究表明，AGS 具有遺傳基礎，並且

以常染色體隱性方式遺傳，這意味著父母雙方必須在同一基因上攜帶突變，孩

子才會受到影響。 

遺傳學研究已經確定了幾個與 AGS 相關的基因，包括 TREX1、RNASEH2A、

RNASEH2B、RNASEH2C、SAMHD1、ADAR1 和 IFIH1。這些基因參與免疫

系統的調節，特別是在病毒感染的檢測和反應中。這些基因的突變會破壞正常

的免疫反應，導致慢性炎症並對大腦和其他器官造成損害。 

隨著我們對 AGS 了解的加深，已根據所涉及的特定基因確定了該症候群的幾種

亞型或形式。每個亞型可能具有不同的臨床特徵和疾病進展，儘管它們之間也

有一些重疊。 

雖然 AGS 無法治癒，但正在進行的研究旨在開發更好的治療方法和干預措施來

控制症狀並改善患者的生活質量。早期診斷、支持性護理和針對症狀的治療在

AGS 的管理中很重要，並且通常採用涉及各種專家的多學科方法，例如神經學

家、遺傳學家和兒科醫生。 

 

Aicardi-Goutieres 症候群的分類 

Aicardi-Goutieres 症候群(AGS)是一種遺傳和臨床異質性疾病，這意味著它可以

根據潛在的基因突變以不同的方式表現出來。幾個基因與 AGS 相關，每個基因

突變都與該症候群的特定亞型相關。AGS 的分類主要基於所涉及的基因。以下

是一些公認的子類型： 

AGS1（TREX1 相關 AGS）：這種亞型是由編碼 DNA 外切酶的 TREX1 基因突

變引起的。它是最常見的 AGS 形式之一。 

AGS2（RNASEH2A 相關 AGS）：該亞型由 RNASEH2A 基因突變引起，該基

因編碼核糖核酸酶 H2 酶的一個亞基。 

AGS3（RNASEH2B 相關 AGS）：該亞型由 RNASEH2B 基因突變引起，該基

因編碼核糖核酸酶 H2 酶的另一個亞基。 

AGS4（RNASEH2C 相關 AGS）：該亞型由 RNASEH2C 基因突變引起，該基
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因編碼核糖核酸酶 H2 酶的第三個亞基。 

AGS5（SAMHD1 相關 AGS）：該亞型由 SAMHD1 基因突變引起，該基因在

調節對病毒感染的免疫反應中發揮作用。 

AGS6（ADAR1 相關 AGS）：這種亞型是由參與 RNA 編輯的 ADAR1 基因突

變引起的。 

AGS7（IFIH1 相關 AGS）：這種亞型是由 IFIH1 基因突變引起的，該基因編碼

一種參與檢測病毒 RNA 的蛋白質。 

需要注意的是，與 AGS 相關的新基因仍在被發現中，隨著更多研究的進行，

AGS 的分類可能會發生變化。 

AGS 的每個亞型都有不同的臨床特徵，並且在疾病嚴重程度、發病年齡以及特

定的神經系統和全身表現方面可能有所不同。基因檢測對於確定潛在的基因突

變和準確分類個體的 AGS 亞型是必要的。 

 

Aicardi-Goutieres 症候群的症狀和體徵 

Aicardi-Goutieres 症候群(AGS)是一種罕見的進行性神經系統疾病，主要影響大

腦、脊髓和免疫系統。AGS 的體徵和症狀可能因具體亞型和個體差異而異，但

以下是一些常見的特徵： 

神經系統症狀： 

發育遲緩：患有 AGS 的兒童可能會延遲達到發育里程碑，例如坐、爬和走。 

智力障礙：許多患有 AGS 的人有從輕微到嚴重的智力障礙。 

運動異常：這些可能包括四肢痙攣（僵硬）、肌肉無力以及協調和平衡困難。 

癲癇發作：癲癇發作是 AGS 的常見特徵，可能以不同形式出現，例如局灶性或

全身性癲癇發作。 

視力問題：視神經萎縮（視神經受損）和視網膜異常可導致視力障礙和視力喪

失。 

小頭畸形：由於大腦發育異常，一些 AGS 患者的頭部尺寸小於平均水平。 

自身免疫特徵： 

干擾素水平升高：AGS 的特徵是血液和腦脊液中乾擾素水平升高，表明免疫反

應過度活躍。 

皮疹：一種稱為凍瘡樣皮損的特徵性皮疹可能出現在手、腳和其他暴露部位，

尤其是對寒冷溫度的反應。 

自身免疫性疾病：一些患有 AGS 的個體可能會出現自身免疫性疾病，例如血管

炎、甲狀腺炎或狼瘡樣症狀。 

重要的是要注意，即使在同一亞型中，AGS 患者的症狀嚴重程度和組合也可能

存在很大差異。此外，在某些情況下可能會出現其他特徵，例如肝功能障礙、

腎臟異常和骨骼異常。 

如果根據臨床體徵和症狀懷疑 AGS，通常會進行基因檢測以確認診斷並確定特

定的亞型。症狀的早期診斷和管理對於優化受影響個體的支持性護理和干預措
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施非常重要。 

 

Aicardi-Goutieres 症候群的圖像研究 

影像學檢查在 Aicardi-Goutieres 症候群(AGS)的評估和診斷中起著至關重要的作

用。雖然具體發現因人而異，但以下是在 AGS 中觀察到的一些常見影像學特

徵： 

腦成像： 

磁共振成像(MRI)：腦部 MRI 是 AGS 中最常用的成像方式。它可以揭示各種異

常情況，包括： 

白質改變：白質瀰漫性或局灶性異常，例如信號強度增加或體積減少。 

鈣化：特定大腦區域存在鈣化，例如基底神經節、小腦或腦室周圍區域。 

胼胝體異常：胼胝體變薄或發育不全（發育不全），胼胝體是連接大腦兩個半

球的結構。 

腦室擴大：大腦中充滿液體的空間（腦室）擴大。 

皮質萎縮：大腦皮質中的腦組織變薄或丟失。 

脊髓和脊柱成像： 

磁共振成像(MRI)：在某些情況下，可以對脊髓和脊柱進行 MRI 以評估是否有

任何異常或受累。這可能包括評估脊髓結構、脊神經根以及是否存在任何囊腫

或病變。 

其他成像方式： 

電腦斷層掃描(CT)掃描：在某些情況下，可以使用 CT 掃描來評估大腦中的鈣

化或結構異常。 

超聲檢查：對於疑似 AGS 的嬰兒，可進行頭顱超聲檢查以評估大腦結構並檢測

任何異常。 

重要的是要注意，雖然影像學發現可能提示 AGS，但它們並不特定於該病症，

並且可能與其他神經系統疾病重疊。基因檢測對於 AGS 的明確診斷是必要的，

影像學檢查結果通常與臨床症狀和其他診斷標準結合考慮。 

 

Aicardi-Goutieres 症候群的基因突變 

Aicardi-Goutieres 症候群(AGS)主要是由參與先天免疫反應調節的幾個基因突變

引起的。與 AGS 最常見的相關基因包括： 

TREX1（三素修復核酸外切酶 1）：TREX1 基因突變是 AGS 最常見的原因，

約佔病例的 30-40%。TREX1 編碼一種參與 DNA 修復和降解的酶。 

RNASEH2A、RNASEH2B 和 RNASEH2C：這些基因編碼核糖核酸酶 H2 的亞

基，參與 DNA 複製過程中 RNA 引物的去除。這些基因的突變佔 AGS 病例的

很大一部分。 

SAMHD1（含 SAM 結構域和 HD 結構域的蛋白 1）：SAMHD1 基因突變是

AGS 的另一個已知原因。SAMHD1 在調節細胞 dNTP 水平方面發揮作用，這對
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DNA 複製和修復至關重要。 

ADAR1（作用於 RNA1 的腺苷脫氨酶）：已在部分 AGS 病例中發現 ADAR1

基因突變。ADAR1 參與 RNA 編輯過程。 

IFIH1（解旋酶 C 結構域 1 誘導的干擾素）：IFIH1 基因的突變與 AGS 相關。

IFIH1 參與病毒核酸的識別並觸發免疫反應。 

其他基因：還有其他基因，如 SAMHD1 相互作用蛋白，與 AGS 相關，但它們

對這種疾病的貢獻不太常見，需要進一步研究。 

重要的是要注意，基因檢測對於確認疑似 AGS 患者的特定基因突變是必要的。

不同的突變可導致該症候群的嚴重程度和臨床表現發生變化。遺傳諮詢和檢測

可以幫助提供明確的診斷，並為家庭提供預後和潛在復發風險的信息。 

 

Aicardi-Goutieres 症候群的粒線體功能障礙 

Aicardi-Goutières 症候群(AGS)是一種罕見的遺傳性疾病，其特徵是大腦和身體

其他部位出現慢性炎症。雖然 AGS 的確切潛在機制尚不完全清楚，但有證據表

明粒線體功能障礙參與了該病的發病機制。以下是有關粒線體功能障礙在 AGS

中的作用的一些信息： 

粒線體功能受損：研究表明，AGS 與粒線體功能障礙有關，包括粒線體呼吸異

常、ATP 生成減少和氧化應激增加。這些粒線體損傷可導致在 AGS 中觀察到

的細胞功能障礙和組織損傷。 

活性氧(ROS)的產生增加：AGS 中的粒線體功能障礙可導致 ROS 的產生增加，

ROS 是高反應性分子，可破壞細胞成分，包括 DNA、蛋白質和脂質。ROS 的

積累可導致在 AGS 中觀察到的炎症反應和神經元損傷。 

先天免疫反應的激活：AGS 的特徵是先天免疫系統的慢性激活，尤其是 I 型乾

擾素反應。粒線體功能障礙和粒線體 DNA(mtDNA)釋放到細胞質中可以觸發先

天免疫傳感器的激活，從而導致促炎細胞因子和乾擾素刺激基因的產生。 

DNA 修復缺陷：AGS 通常與參與核酸代謝和 DNA 修復的基因突變有關。粒線

體功能障礙和 mtDNA 維護受損可進一步加劇 DNA 損傷，並導致 AGS 中觀察

到的免疫失調和炎症。 

治療意義：靶向粒線體功能和減少氧化應激已被提議作為 AGS 的潛在治療策

略。粒線體靶向抗氧化劑和改善粒線體功能的藥物已在臨床前研究中顯示出前

景，並可能具有減輕 AGS 病理特徵的潛力。 

值得注意的是，將粒線體功能障礙與 AGS 發病機制聯繫起來的具體機制仍在研

究中，需要進一步研究以充分了解粒線體在這種複雜疾病中的作用。 

 

Aicardi-Goutieres 症候群的治療 

目前，無法治癒 Aicardi-Goutieres 症候群(AGS)，治療的重點是控制症狀和提供

支持性護理。AGS 的管理通常涉及多學科方法，涉及各種專家，包括神經學

家、遺傳學家和兒科醫生。以下是一些常用於 AGS 的治療策略： 
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對症處理：藥物和干預措施用於緩解與 AGS 相關的特定症狀和並發症。這可能

包括用於控制癲癇發作的抗癲癇藥物、用於痙攣的肌肉鬆弛劑以及用於控制運

動障礙的藥物。 

支持性護理：由於 AGS 可影響多個系統，因此實施支持性護理措施以滿足各種

需求。這可能涉及物理治療、職業治療和言語治療，以提高運動技能、功能能

力和溝通能力。有餵養困難的人可能需要營養支持和餵養干預。 

癲癇發作管理：癲癇發作在 AGS 中很常見，開具抗癲癇藥物以控制癲癇發作活

動。癲癇發作管理是根據個人的特定癲癇發作類型和頻率量身定制的。 

定期監測：定期醫療隨訪對於監測疾病進展和解決任何新出現的並發症很重

要。監測可能包括定期神經系統評估、影像學研究和發育進展評估。 

遺傳諮詢：由於 AGS 是一種遺傳疾病，因此建議受影響的個人及其家人進行遺

傳諮詢。遺傳諮詢可以提供有關遺傳模式、復發風險和可用基因檢測選項的信

息。 

支持團體和資源：加入支持團體或與其他受 AGS 影響的家庭聯繫可以提供情感

支持、分享經驗並獲得寶貴的資源和信息。 

值得注意的是，針對 AGS 的潛在靶向療法和方法的研究正在進行中，患有

AGS 的個人可能有資格參與評估新療法的臨床試驗。諮詢在 AGS 管理方面經

驗豐富的醫療專業人員可以幫助指導治療決策並提供有關可用干預措施的最新

信息。 
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2.Alexander disease(Alexander 氏病) 

Alexander 氏病的歷史 

Alexander 氏病是一種罕見的進行性神經系統疾病，主要影響中樞神經系統。它

首先由蘇格蘭病理學家 WilliamStewartAlexander 於 1949 年描述。以下是

Alexander 氏病的簡史： 

1949 年：發現和初步描述 

神經病理學家威廉斯圖爾特亞歷山大首先根據他對大腦特定病理變化的觀察描

述了嬰幼兒的疾病。他確定了被稱為羅森塔爾纖維的異常蛋白質沉積物的存

在，這是該疾病的一個特徵。 

1965 年：分類為腦白質營養不良 

Alexander 氏病被歸類為腦白質營養不良的一種，這是一組以大腦白質異常發育

或破壞為特徵的遺傳性疾病。這種分類有助於建立該疾病與其他腦白質營養不

良的關係，並提供對其潛在機制的深入了解。 

80 年代：基因研究的進展 

80 年代的遺傳學研究表明，Alexander 氏病是由膠質纖維酸性蛋白(GFAP)基因

突變引起的，該基因編碼一種主要在星形膠質細胞中表達的蛋白質，星形膠質

細胞支持和保護大腦中的神經元。這些發現為了解該疾病的遺傳基礎提供了重

要見解。 

1990 年代：識別不同的形式 

研究人員根據發病年齡和症狀嚴重程度確定了三種不同形式的 Alexander 氏

病：嬰兒型、青少年型和成人型。通常在生命的頭兩年內出現的嬰兒型是該病

最常見和最嚴重的形式。 

2001 年：確認 GFAP 突變 

2001 年，一項研究證實，GFAP 基因的突變與 Alexander 氏病有關。這些突變

破壞了星形膠質細胞的正常功能，導致異常 GFAP 蛋白的積累和羅森塔爾纖維

的形成。這一發現鞏固了對該疾病遺傳基礎的理解。 

自 Alexander 氏病的最初描述以來，正在進行的研究加深了我們對該疾病的臨

床特徵、遺傳機制和細胞病理學的理解。努力繼續集中在改進診斷、開發潛在

療法以及為受這種罕見神經系統疾病影響的個人和家庭提供支持性護理上。 

 

Alexander 氏病的分類 

Alexander 氏病根據發病年齡和症狀嚴重程度分為三種主要類型： 

嬰兒型： 

嬰兒型是 Alexander 氏病最常見和最嚴重的類型。 

它通常出現在生命的頭兩年內，通常在六個月大之前。 

症狀通常包括發育遲緩、進行性巨頭畸形（頭部尺寸異常大）、癲癇發作和運

動功能下降。 
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患有這種疾病的嬰兒可能有吞嚥和呼吸困難，導致餵養困難和呼吸系統問題。 

少年形態： 

Alexander 氏病的青少年形式通常出現在 2 到 12 歲之間。 

症狀可能各不相同，但通常包括運動和認知障礙，以及行為和精神問題。 

幼年型兒童可能會遇到言語和語言困難，以及平衡和協調問題。 

癲癇發作和智力下降也可能發生。 

成人發病形式： 

Alexander 氏病的成人發病形式最為罕見，通常進展較輕。 

症狀通常出現在青春期晚期或成年期，通常在 20 歲之後。 

常見特徵包括緩慢進行性痙攣（肌肉僵硬和緊繃）、共濟失調（失去協調）和

延髓症狀（說話和吞嚥困難）。 

認知障礙和行為改變也可能發生，但它們通常不如嬰兒和少年形式嚴重。 

需要注意的是，Alexander 氏病的分類是基於症狀發作的年齡和臨床表現，但不

同形式之間可能存在一些重疊。疾病的嚴重程度和進展也可能因人而異，即使

是同一形式。通常需要進行基因檢測以確認診斷並確定與 Alexander 氏病相關

的神經膠質纖維酸性蛋白(GFAP)基因的特定突變。 

 

Alexander 氏病的症狀和體徵 

Alexander 氏病是一種罕見的神經系統疾病，會影響中樞神經系統，尤其是大

腦。Alexander 氏病的症狀和體徵可能因發病年齡和疾病形式而異。以下是與

Alexander 氏病相關的一些常見症狀和體徵： 

嬰兒型： 

發育遲緩：患有 Alexander 氏病的嬰兒可能會延遲運動里程碑，例如坐、爬或

走。 

巨頭畸形：嬰兒形式的一個特徵是頭部尺寸異常大，通常超過預期的生長曲

線。 

癲癇發作：可能發生癲癇發作活動，例如全身性強直陣攣性癲癇發作或局灶性

癲癇發作。 

肌張力減退：嬰兒可能表現出低肌張力，導致肌肉力量和控制能力差。 

進食困難：由於肌肉運動無力或不協調，可能會出現吸吮、吞嚥和進食困難。 

少年形態： 

運動障礙：兒童可能會遇到協調、平衡和精細運動技能方面的困難。 

認知障礙：可能存在智力障礙和學習困難，程度從輕微到嚴重不等。 

行為改變：可能會出現注意力不集中、多動和情緒不穩定等行為問題。 

言語和語言困難：言語和語言發育遲緩或障礙很常見。 

癲癇發作：癲癇發作活動可能會持續到疾病的幼年形式。 

成人發病形式： 

進行性痙攣：肌肉僵硬和緊繃，尤其是腿部肌肉，會導致運動和行走困難。 
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共濟失調：失去協調，導致步態不穩、笨拙和精細運動技能出現問題。 

延髓症狀：說話和吞嚥困難，如言語不清、構音障礙和吞嚥困難。 

認知和行為改變：可能會出現輕度認知障礙、執行功能障礙和情緒障礙。 

重要的是要注意，Alexander 氏病的症狀和進展可能因人而異，即使是同一形

式。症狀的嚴重程度可以從輕微到嚴重。此外，Alexander 氏病患者可能會出現

其他相關症狀，例如視力問題、呼吸困難或自主神經功能障礙。Alexander 氏病

的早期識別和診斷對於適當的管理和支持治療至關重要。 

 

Alexander 氏病的圖像研究 

在 Alexander 氏病的診斷和評估中，可以利用各種影像學研究來評估大腦的結

構異常和變化。最常用的成像技術包括： 

磁共振成像(MRI)： 

MRI 是診斷和監測 Alexander 氏病的主要成像方式。 

它提供大腦的詳細圖像，允許異常可視化。 

Alexander 氏病的典型 MRI 表現包括白質異常，特別是在額葉、基底神經節和

丘腦。 

MRI 還可能顯示受影響的大腦區域的信號強度異常、囊腔和萎縮等特徵。 

特徵性羅森塔爾纖維的存在是異常的蛋白質沉積物，有時可以在 MRI 上觀察到

高信號。 

擴散張量成像(DTI)： 

DTI 是一種先進的 MRI 技術，可測量水分子在腦組織中的擴散。 

它提供有關白質纖維的完整性和連通性的信息。 

DTI 可用於評估大腦的微觀結構變化，例如 Alexander 氏病中可能存在的軸突損

傷或損失。 

磁共振波譜(MRS)： 

MRS 是一種專門的 MRI 技術，可測量腦組織的化學成分。 

它可用於檢測與 Alexander 氏病相關的異常代謝特徵。 

MRS 可能會顯示受影響的大腦區域中某些代謝物（例如乳酸或肌醇）水平升

高。 

電腦斷層掃描(CT)掃描： 

在某些情況下可以進行 CT 掃描，特別是當 MRI 不可行或不可用時。 

CT 掃描可以提供有關大腦結構異常（例如萎縮或鈣化）的寶貴信息。 

然而，CT 掃描在檢測大腦的細微變化方面通常不如 MRI 敏感。 

這些影像學研究在 Alexander 氏病的診斷、表徵和監測中起著至關重要的作

用。它們有助於識別受疾病影響的特定大腦區域，並有助於對患有這種疾病的

個體進行整體臨床評估。重要的是要諮詢醫學專家或放射科醫生，以全面評估

和解釋成像結果。 
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Alexander 氏病的基因突變 

Alexander 氏病主要由膠質纖維酸性蛋白(GFAP)基因突變引起。GFAP 基因提供

了生成神經膠質原纖維酸性蛋白的指令，這是一種在星形膠質細胞（中樞神經

系統中的一種神經膠質細胞）中發現的關鍵結構蛋白。GFAP 基因的突變破壞

了星形膠質細胞的正常結構和功能，導致 Alexander 氏病的發展。 

已在患有 Alexander 氏病的個體中鑑定出 GFAP 基因中的幾種不同類型的突

變。這些突變在基因中的位置以及它們對蛋白質的特定影響可能會有所不同。

一些突變會導致異常神經膠質原纖維酸性蛋白的產生，而另一些突變會導致產

生功能較低或不穩定的蛋白質。 

大多數 Alexander 氏病病例都是散發性的，這意味著它們是隨機發生的，不是

從父母那裡遺傳的。這些病例是由新生突變引起的，這些突變在受影響個體的

早期發育過程中出現。然而，在極少數情況下，Alexander 氏病可以以常染色體

顯性遺傳模式遺傳，這意味著受影響的個體有 50%的機會將突變傳遞給他們的

每個孩子。 

雖然 GFAP 基因突變是 Alexander 氏病的主要原因，但也有報導稱存在遺傳異

質性。在一小部分病例中，已經確定了其他基因的突變，例如α-B-晶狀體蛋白

(CRYAB)基因或熱休克蛋白β-1(HSPB1)基因。 

基因檢測，例如對 GFAP 基因進行測序，可用於確認 Alexander 氏病的診斷並

確定受影響個體的特定突變。遺傳諮詢也是受這種情況影響的個人和家庭的重

要組成部分，因為它可以提供有關遺傳模式和復發風險的信息。 

 

Alexander 氏病的粒線體功能障礙 

Alexander 氏病是一種罕見的遺傳病，主要影響中樞神經系統，尤其是大腦的白

質。雖然尚未完全了解該疾病的確切機制，但越來越多的證據表明粒線體功能

障礙與 Alexander 氏病有關。以下是有關粒線體功能障礙在疾病發病機制中的

作用的一些信息： 

粒線體形態和分佈受損：研究表明，Alexander 氏病患者的大腦支持細胞星形膠

質細胞顯示粒線體形態和分佈異常。這些粒線體異常可能會破壞星形膠質細胞

的能量產生並損害細胞功能，從而導致該疾病的發病機制。 

粒線體功能障礙和氧化應激：Alexander 氏病中的粒線體功能障礙可導致 ATP

生成減少和活性氧(ROS)生成增加，從而導致氧化應激。氧化應激會損害細胞

成分，包括蛋白質、脂質和 DNA，並導致 Alexander 氏病中星形膠質細胞的進

行性退化和功能障礙。 

粒線體動力學改變：粒線體動力學涉及融合、裂變和粒線體自噬（選擇性去除

受損粒線體）等過程，在維持粒線體健康和功能方面起著至關重要的作用。研

究表明，Alexander 氏病可能會破壞粒線體動力學，導致功能失調的粒線體積累

並進一步加劇粒線體功能障礙。 

炎症反應和粒線體功能障礙：Alexander 氏病與大腦中的慢性炎症有關，炎症過
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程會影響粒線體功能。炎症反應過程中釋放的炎症細胞因子可直接影響粒線體

功能，促進星形膠質細胞粒線體功能障礙。 

潛在的治療策略：雖然 Alexander 氏病無法治癒，但針對粒線體功能障礙和氧

化應激可能具有治療潛力。旨在改善粒線體功能和減少氧化應激的方法，例如

使用抗氧化劑和粒線體靶向療法，在臨床前研究中顯示出前景，並可能有助於

緩解該疾病的某些病理特徵。 

值得注意的是，將粒線體功能障礙與 Alexander 氏病的發病機制聯繫起來的確

切機制仍在研究中，需要進一步研究以充分了解粒線體在這種疾病中的作用。 

 

Alexander 氏病的治療 

目前，Alexander 氏病尚無治癒方法，治療主要集中在控制症狀和提供支持治療

上。Alexander 氏病的管理涉及多學科方法，可能包括以下內容： 

症狀管理： 

癲癇發作控制：可以開具抗癲癇藥物來控制癲癇發作。 

物理療法：物理療法可以幫助維持肌肉力量、柔韌性和活動能力。 

職業治療：職業治療旨在提高日常生活技能和促進獨立性。 

言語治療：言語治療可以幫助提高溝通技巧和解決吞嚥困難。 

輔助設備：可能會推薦助行器、矯形器和自適應設備，以協助日常生活的移動

和活動。 

醫療： 

定期醫療隨訪：定期醫療訪問對於監測疾病的進展和管理任何相關的健康問題

很重要。 

用於症狀管理的藥物：可以開出藥物來緩解特定症狀，例如肌肉僵硬、痙攣或

疼痛。 

呼吸支持：在某些情況下，可能會出現呼吸系統並發症，並且可能需要採取呼

吸支持措施，例如無創通氣或氣管切開術。 

姑息治療： 

姑息治療的重點是改善 Alexander 氏病患者的生活質量並為其家人提供支持。 

姑息治療團隊可以協助控制疼痛、優化舒適度並解決情緒、心理和社會需求。 

遺傳諮詢： 

應向受影響的個人及其家人提供遺傳諮詢，以提供有關遺傳模式、復發風險和

可用檢測選項的信息。 

對於 Alexander 氏病患者來說，重要的是要從包括神經科醫生、物理治療師、

職業治療師、言語治療師和遺傳諮詢師在內的醫療保健專業人員團隊那裡獲得

全面和協調的護理。治療方法根據每個 Alexander 氏病患者的具體需求和症狀

進行個體化。正在進行研究和臨床試驗，以探索針對這種罕見疾病的潛在未來

療法和干預措施。 
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3.Amyotrophiclateralsclerosis(ALS)(肌萎縮性側索硬化症) 

肌萎縮側索硬化症病史 

肌萎縮側索硬化症(ALS)，也稱為盧伽雷氏病，其悠久的歷史可以追溯到 19 世

紀。以下是 ALS 的歷史概述： 

發現和早期觀察（19 世紀）： 

1869 年，法國神經學家 Jean-MartinCharcot 描述了一組進行性肌肉無力和消瘦

的患者，由於肌肉萎縮（肌萎縮）和脊柱側柱受累，他將其命名為“肌萎縮性

側索硬化症”脊髓（側索硬化）。 

Charcot 的工作為 ALS 的臨床理解和表徵奠定了基礎。 

醫學知識的進步（20 世紀）： 

在整個 20 世紀，研究人員和臨床醫生在理解 ALS 及其潛在病理學方面取得了

重大進展。 

在 1930 年代，病理學家確定脊髓和大腦中運動神經元的退化是 ALS 的主要病

理特徵。 

在 20 世紀中葉，肌電圖(EMG)和其他神經生理學技術成為診斷 ALS 和評估運

動神經元功能的重要工具。 

基因發現： 

在 1990 年代，研究人員發現了第一個與家族性肌萎縮側索硬化症(fALS)相關的

基因突變，約佔所有肌萎縮側索硬化症病例的 5-10%。 

隨後的研究導致發現了幾個基因，例如 SOD1、TARDBP、FUS 和 C9orf72，現

在已知這些基因與 ALS 的家族性和散發性病例有關。 

這些遺傳學發現提供了對 ALS 所涉及的潛在分子機制和途徑的見解。 

冰桶挑戰和提高意識： 

2014 年，冰桶挑戰引起了轟動，為 ALS 研究和支持籌集了大量資金和意識。 

該運動幫助推動 ALS 成為公眾關注的焦點，並導致捐款激增和科學界對尋找有

效治療方法和治癒該疾病的興趣。 

研究和治療的進展： 

多年來，對 ALS 了解的進步導致了潛在療法和治療方法的發展。 

利魯唑是 FDA 批准的第一種治療 ALS 的藥物，於 1995 年推出。據信它可以通

過降低大腦中的谷氨酸水平來減緩疾病進展。 

最近，其他藥物（如依達拉奉）已被批准作為 ALS 的額外治療選擇，以幫助減

緩疾病的進展。 

研究人員正在積極研究潛在的疾病緩解療法並探索各種方法，包括基因治療、

幹細胞移植和靶向藥物開發。 

雖然在了解 ALS 方面取得了重大進展，但找到治癒該疾病的方法仍然是一個挑

戰。正在進行的研究、臨床試驗和多學科的努力對於提高我們的知識和改善受

ALS 影響的個人的治療方案至關重要。 
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肌萎縮側索硬化症的分類 

肌萎縮側索硬化症(ALS)可根據不同標准進行分類，包括臨床表現、運動神經元

受累模式和遺傳因素。以下是公認的 ALS 分類： 

散發性肌萎縮側索硬化症(sALS)： 

散發性肌萎縮側索硬化症是最常見的疾病形式，約佔所有肌萎縮側索硬化症病

例的 90-95%。它隨機發生在沒有已知疾病家族史的個體中。散發性肌萎縮側索

硬化症的確切原因尚不完全清楚，但據信是遺傳和環境因素共同作用的結果。 

家族性肌萎縮側索硬化症(fALS)： 

家族性肌萎縮側索硬化症約佔所有肌萎縮側索硬化症病例的 5-10%。它指的是

有已知家族病史的病例，表明存在遺傳因素。已經鑑定出幾個基因與家族性

ALS 相關，包括 SOD1、TARDBP、FUS 和 C9orf72。在家族性 ALS 中，該疾

病以常染色體顯性方式遺傳，這意味著該基因的單個拷貝中的突變足以引起該

疾病。 

脊髓性肌萎縮側索硬化症： 

脊柱發病的肌萎縮側索硬化症的特徵是最初的症狀和主要發生在脊髓中的運動

神經元變性。它通常表現為四肢無力、肌肉萎縮和反射喪失，導致行走困難、

手部無力和協調問題。 

延髓起病的 ALS： 

延髓起病的 ALS 涉及影響延髓區域的初始症狀和運動神經元變性，其中包括負

責說話、吞嚥和呼吸的肌肉。延髓起病的 ALS 患者可能會出現言語困難、吞嚥

困難（吞嚥困難）和呼吸問題。 

上運動神經元(UMN)為主的 ALS： 

在以 UMN 為主的 ALS 中，臨床症狀主要涉及上運動神經元，它們負責啟動自

主運動。症狀可能包括痙攣、反應過度和精細運動控制困難。與其他亞型相

比，以 UMN 為主的 ALS 不太常見。 

下運動神經元(LMN)為主的肌萎縮側索硬化症： 

LMN 主導的 ALS 的特點是下運動神經元的顯著參與，這些神經元負責將信號

從脊髓傳遞到肌肉。患者通常表現出肌肉無力、萎縮和肌束震顫（肌肉抽

搐）。LMN 為主的 ALS 是該病最常見的臨床表現。 

重要的是要注意 ALS 是一種複雜且異質的疾病，患有 ALS 的個體可能會出現

這些分類的組合。分類系統有助於了解疾病的不同臨床表現和潛在機制，有助

於個性化管理和研究工作。 

 

肌萎縮側索硬化症的症狀和體徵 

肌萎縮側索硬化症(ALS)的特徵是運動神經元進行性退化，導致肌肉無力、萎縮

和一系列症狀。以下是 ALS 中觀察到的常見症狀和體徵： 

肌肉無力：進行性肌肉無力是 ALS 的標誌。它通常從身體的一個區域開始，並

隨著時間的推移擴散到其他區域。該弱點最初可能表現為難以完成精細的運動
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任務，例如扣襯衫釦子或撿起小物體。最終，它可能導致行動能力和日常活動

嚴重受損。 

肌肉萎縮：隨著肌萎縮側索硬化症的進展，受影響的肌肉會因運動神經元的喪

失而萎縮（收縮）。這可以被觀察為可見的肌肉萎縮，特別是在手、手臂、腿

和肩膀上。肌肉萎縮導致進一步虛弱和功能障礙。 

肌束震顫：肌萎縮側索硬化症通常表現為肌束震顫，即不自主的肌肉抽搐或痙

攣。這些可以在皮膚下看到，並且通常在四肢中觀察到，特別是在手和手指

中。 

痙攣狀態：一些 ALS 患者會出現痙攣狀態，其特徵是肌肉張力和僵硬增加。痙

攣可導致肌肉痙攣、痙攣以及運動和協調困難。 

肌肉痙攣：肌萎縮側索硬化症會導致反復出現的肌肉痙攣，這是一種疼痛的肌

肉收縮。抽筋可能發生在身體的各個部位，並且會因肌肉疲勞而加劇。 

說話和吞嚥困難：肌萎縮側索硬化症會影響參與說話和吞嚥的肌肉，導致構音

障礙（言語不清）和吞嚥困難（吞嚥困難）。說話可能會變得越來越難以理

解，吞嚥問題會導致窒息或誤吸。 

呼吸系統症狀：隨著肌萎縮側索硬化症的進展，無力會延伸到參與呼吸的肌

肉，導致呼吸系統症狀。呼吸急促、深呼吸困難和咳嗽無效是常見的呼吸道表

現。在疾病的後期，個人可能需要呼吸支持。 

疲勞：肌萎縮側索硬化症通常會導致身體和精神上的疲勞。虛弱、肌肉用力以

及與進行性疾病相關的挑戰都會導致疲勞和疲憊感。 

情緒和認知變化：一些 ALS 患者可能會出現情緒變化，包括抑鬱和焦慮。此

外，一小部分人可能會出現輕微的認知或行為變化，例如執行功能和決策制定

方面的困難。 

請務必注意，ALS 的症狀和進展可能因人而異。這種疾病通常從一個病灶區域

開始，並隨著時間的推移擴散到身體的其他部位。隨著肌萎縮側索硬化症的進

展，個人可能會經歷這些症狀的組合，影響他們的行動能力、溝通和整體生活

質量。早期識別和管理症狀對於為 ALS 患者提供支持性護理和改善生活質量至

關重要。 

 

肌萎縮側索硬化症的影像學研究 

在肌萎縮側索硬化症(ALS)的診斷和管理中，各種影像學研究可用於支持臨床評

估並排除其他情況。雖然僅靠成像無法明確診斷 ALS，但它可以提供額外的信

息來幫助診斷過程。以下是 ALS 中使用的常見影像學研究： 

磁共振成像(MRI)：MRI 是一種非侵入性成像技術，它使用強大的磁鐵和無線

電波來生成大腦、脊髓和其他身體結構的詳細圖像。在 ALS 中，MRI 可以幫助

排除可能模仿 ALS 症狀的其他情況，並評估中樞神經系統的結構完整性。它可

以檢測脊髓萎縮或運動皮層信號變化等異常情況。 

肌電圖(EMG)：EMG 是一種評估肌肉電活動和運動神經元健康狀況的診斷程
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序。它涉及將針電極插入特定肌肉以測量它們的電反應。EMG 可以幫助識別去

神經支配（神經供應喪失）和神經再支配（新的神經連接）模式，這是 ALS 的

特徵。 

神經傳導研究(NCS)：NCS 通常與 EMG 結合進行。它測量神經信號沿周圍神經

傳播時的速度和強度。NCS 可以幫助區分 ALS 和其他周圍神經疾病。 

正電子發射斷層掃描(PET)：PET 成像可以評估大腦中的代謝活動和血流。雖然

不常規用於 ALS 診斷，但 PET 掃描可以深入了解大腦新陳代謝的模式並識別

異常葡萄糖利用的區域。 

單光子發射電腦斷層掃描(SPECT)：SPECT 是一種檢查血流和大腦活動的核醫

學成像技術。它可以幫助評估局部腦血流並檢測血流減少或腦功能異常的區

域。 

值得注意的是，ALS 的診斷主要基於臨床評估，包括病史、體格檢查和神經系

統評估。影像學研究用於支持臨床診斷，排除其他情況，並提供有關疾病進展

和運動神經元受累程度的其他信息。影像學結果的解釋應由在肌萎縮側索硬化

症和神經影像學方面經驗豐富的合格醫療保健專業人員進行。 

 

肌萎縮側索硬化症的基因突變 

肌萎縮性側索硬化症(ALS)是一種複雜的神經退行性疾病，可能有遺傳和非遺傳

原因。大約 5-10%的 ALS 病例被歸類為家族性 ALS(fALS)，表明存在遺傳因

素。已經鑑定出幾種基因與肌萎縮側索硬化症有關，並且這些基因中的突變被

認為有助於疾病的發展。以下是與 ALS 相關的一些關鍵基因突變： 

C9orf72：C9orf72 基因突變是家族性和散發性 ALS 最常見的遺傳原因。它的特

點是在基因的非編碼區有一個擴展的六核苷酸重複序列(GGGGCC)。這種突變

導致異常 RNA 和蛋白質聚集體的積累，從而導致神經變性。 

SOD1：超氧化物歧化酶 1(SOD1)基因突變與家族性 ALS 相關。SOD1 編碼一種

參與中和有害自由基的抗氧化酶。SOD1 的突變會破壞其正常功能並導致有毒

蛋白質聚集體的積累，從而導致運動神經元退化。 

TARDBP：TARDNA 結合蛋白(TARDBP)基因的突變與家族性肌萎縮側索硬化

症有關。TARDBP 突變會破壞 TARDBP 蛋白的正常功能，從而影響細胞內的

RNA 加工和蛋白質調節。 

FUS：肉瘤融合(FUS)基因的突變與家族性肌萎縮側索硬化症有關。FUS 參與

RNA 加工和運輸。FUS 突變導致 FUS 蛋白在運動神經元中異常積累，從而引

起神經毒性。 

其他基因：除上述基因外，其他基因突變如 TBK1、NEK1 和 PFN1 也已在家族

性肌萎縮側索硬化症病例中被發現，儘管它們不太常見。 

重要的是要注意與 ALS 相關的基因突變可能具有可變的外顯率，這意味著並非

所有攜帶突變的個體都會患上這種疾病。此外，ALS 也可能發生在沒有已知家

族史的個體（散發性 ALS）中，導致散發病例的遺傳因素仍在研究中。 
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了解與 ALS 相關的基因突變對於更好地了解該疾病的潛在分子機制至關重要。

它還可以幫助遺傳諮詢、高危個體的早期檢測以及針對 ALS 的靶向治療的開

發。 

 

肌萎縮側索硬化症(ALS)中的粒線體功能障礙 

肌萎縮側索硬化症(ALS)，也稱為 LouGehrig 病，是一種進行性神經退行性疾

病，會影響負責控制隨意肌肉運動的神經細胞。雖然 ALS 的確切病因尚不完全

清楚，但有證據表明粒線體功能障礙在該病的發病機制中發揮作用。以下是有

關 ALS 中粒線體功能障礙的一些信息： 

能量代謝受損：粒線體是細胞的動力源，負責以三磷酸腺苷(ATP)的形式產生能

量。在 ALS 中，有證據表明運動神經元的能量代謝受損，運動神經元是受疾病

影響的主要細胞。粒線體功能障礙可導致 ATP 生成減少，從而導致能量不足和

細胞功能受損。 

氧化應激：ALS 中的粒線體功能障礙會導致活性氧(ROS)的產生增加，從而導

致氧化應激。ROS 會對細胞成分（包括蛋白質、脂質和 DNA）造成損害，並

導致神經元退化和細胞死亡。 

粒線體 DNA(mtDNA)突變：在部分 ALS 病例中發現了粒線體 DNA 突變。這些

mtDNA 突變會影響粒線體功能並促進疾病進程。雖然 mtDNA 突變不像其他與

ALS 相關的基因突變那樣常見，但它們的存在表明粒線體功能障礙在 ALS 的發

病機制中具有潛在作用。 

粒線體動力學受損：適當的粒線體動力學，包括融合、裂變和粒線體自噬等過

程，對於維持粒線體健康和功能至關重要。ALS 中這些過程的中斷可導致功能

障礙粒線體的積累並進一步損害粒線體功能。 

粒線體運輸缺陷：神經元中的粒線體依賴於沿軸突的適當運輸才能到達需要它

們的部位。在 ALS 中，觀察到粒線體運輸受損，這可能導致局部能量不足和神

經元功能障礙。 

與其他疾病相關蛋白的相互作用：ALS 通常與錯誤折疊蛋白（如 TDP-43 和

SOD1）的積累有關。這些與疾病相關的蛋白質可以直接與粒線體相互作用並破

壞其功能，進一步導致 ALS 中的粒線體功能障礙。 

了解粒線體功能障礙在肌萎縮側索硬化中的作用仍然是一個活躍的研究領域，

需要進一步研究來揭示其潛在機制。針對粒線體功能障礙和恢復粒線體健康是

正在探索的潛在治療策略，以減輕 ALS 的進展。 

 

肌萎縮側索硬化症的治療 

肌萎縮側索硬化症(ALS)的治療旨在控制症狀、減緩疾病進展並改善患者的生活

質量。雖然目前尚無治癒 ALS 的方法，但已使用多種方法和療法來解決該疾病

的各個方面。以下是 ALS 的一些主要治療方案： 

藥物： 
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利魯唑：利魯唑是 FDA 批准的唯一用於 ALS 的藥物。它被認為可以減少谷氨

酸的釋放，谷氨酸是一種可導致神經細胞損傷的神經遞質。利魯唑在延長某些

ALS 患者的生存期和減緩疾病進展方面顯示出適度的益處。 

依達拉奉：依達拉奉是另一種在一些國家批准用於 ALS 治療的藥物。它是一種

抗氧化劑，旨在減少氧化應激，從而導致神經細胞損傷。依達拉奉在減緩某些

ALS 患者的功能衰退方面表現出適度的效果。 

症狀管理： 

物理療法：物理療法可以幫助控制肌肉無力、改善活動能力並預防攣縮和肌肉

萎縮等並發症。它涉及鍛煉、伸展和保持功能獨立性的技巧。 

職業治療：職業治療側重於適應環境和教學技巧，以幫助 ALS 患者在日常活動

中保持獨立性。 

言語治療：言語治療可解決因面部、喉嚨和舌頭肌肉無力而導致的言語和吞嚥

困難。可以採用技術和設備來改善溝通並確保安全吞嚥。 

呼吸護理：隨著肌萎縮側索硬化症的進展，呼吸肌會變弱，導致呼吸困難。呼

吸護理可能涉及無創通氣(NIV)或其他支持呼吸和維持呼吸功能的技術。 

輔助器具和設備： 

助行器：隨著肌萎縮側索硬化症的進展，手杖、助行器、輪椅和踏板車可以幫

助移動。 

交流輔助工具：增強和替代交流(AAC)設備可以幫助個人在言語變得困難時進

行交流。 

輔助技術：各種設備和技術，例如家庭改造、適應性用具和電腦訪問輔助工

具，可以提高獨立性和生活質量。 

多學科護理： 

ALS 診所：ALS 診所由多學科醫療保健專業人員團隊提供全面護理，包括神經

學家、物理治療師、職業治療師、語言病理學家、社會工作者和呼吸治療師。 

姑息治療和支持治療：姑息治療側重於提高生活質量，並為身體、情感和社會

心理健康提供支持。支持性護理解決症狀管理問題，並滿足 ALS 患者及其家人

在整個疾病過程中的需求。 

臨床試驗和實驗治療： 

參與臨床試驗可以提供實驗療法，並有助於推進 ALS 研究和治療方案。 

對於 ALS 患者來說，與在疾病管理方面經驗豐富的醫療保健專業人員密切合作

非常重要。治療計劃根據個人需求、疾病進展和護理目標進行個性化設置。正

在進行的研究和臨床試驗為 ALS 治療的未來進步帶來了希望。 
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4.Ataxiatelangiectasia(共濟失調微血管擴張症候群) 

共濟失調微血管擴張症候群的歷史 

共濟失調微血管擴張症候群(AT)是一種罕見的遺傳性疾病，會影響身體的多個

系統，主要是神經系統和免疫系統。下面簡單介紹一下對共濟失調微血管擴張

症候群的認識和發現： 

1957 年：兩位法國醫生 Louis-Bar 和 Boder 首次描述並命名了該病症，他們確

定了一組同時患有共濟失調（缺乏肌肉協調）和毛細血管擴張（皮膚上小而擴

張的血管）的兒童免疫系統異常。 

1960 年代：進一步的研究揭示了這種疾病的遺傳性質。它被發現是一種常染色

體隱性遺傳病，這意味著受影響的個體會繼承兩個有缺陷基因的拷貝，每個拷

貝來自父母雙方。然而，確切的遺傳原因仍然未知。 

1980 年代：隨著研究人員發現 AT 細胞對電離輻射的敏感性增加，對共濟失調

微血管擴張症候群的理解取得了突破。這一特徵成為該病症的重要診斷測試。 

1995 年：科學家確定了導致共濟失調微血管擴張症候群的基因，稱為 ATM

（共濟失調微血管擴張症候群突變）。發現該基因的突變是該疾病的根本原

因。ATM 基因參與修復受損的 DNA 和維持基因組的穩定性。 

2000 年代：隨著 ATM 基因的發現，基因檢測可用於診斷共濟失調微血管擴張

症候群。這允許及早識別受影響的個人並為家庭提供遺傳諮詢。 

目前：對共濟失調微血管擴張症候群的研究繼續探索該疾病的潛在機制和潛在

的治療方案。努力的重點是了解 ATM 基因突變如何導致該病症的症狀和並發

症，以及開發靶向療法以解決與 AT 相關的特定基因異常。 

今天，共濟失調微血管擴張症候群仍被認為是一種無法治癒的罕見疾病。治療

的重點是控制症狀、提供支持性護理以及解決感染和癌症易感性等特定並發

症。支持療法可能包括物理和職業療法、語言療法、免疫球蛋白替代療法以及

潛在並發症的監測。 

遺傳學的進步和正在進行的研究有望更好地理解共濟失調微血管擴張症候群並

在未來進行潛在的治療，旨在改善受此病症影響的個人的生活質量。 

 

共濟失調微血管擴張症候群的分類 

共濟失調微血管擴張症候群(AT)被歸類為一種罕見的常染色體隱性遺傳病。它

的特點是影響身體多個系統的廣泛症狀。以下是基於其臨床表現的共濟失調微

血管擴張症候群的分類： 

神經學特徵： 

共濟失調：逐漸缺乏肌肉協調和平衡，導致運動不穩定。 

構音障礙：言語肌肉的發音和控制困難，導致言語不清。 

肌張力減退：肌肉張力降低，導致肌肉無力。 

眼球震顫：無意識的、有節奏的眼球運動，通常會導致視力下降。 
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舞蹈手足徐動症：不自主、急促和扭動的動作。 

毛細血管擴張： 

毛細血管擴張是一種小的擴張血管，在皮膚表面呈紅色簇狀，通常出現在眼

睛、耳朵和臉頰區域。這些是共濟失調微血管擴張症候群的特徵之一。 

免疫缺陷： 

由於免疫系統減弱，患有共濟失調微血管擴張症候群的人對感染的易感性增

加。這可能表現為頻繁的呼吸道感染、鼻竇炎和耳部感染。 

呼吸道表現： 

肺部感染和呼吸道並發症在共濟失調微血管擴張症候群患者中很常見。可發生

反复肺部感染，如支氣管炎和肺炎，並導致呼吸困難。 

癌症風險增加： 

共濟失調微血管擴張症候群與患某些類型癌症的風險增加有關，尤其是白血病

和淋巴瘤。患癌症的風險隨著年齡的增長而增加。 

其他特性： 

生長遲緩：生長發育延遲，導致身材矮小。 

動眼神經失用症：自主眼球運動受損，難以追踪物體或向特定方向移動眼睛。 

過早衰老：一些患有共濟失調微血管擴張症候群的人可能表現出過早衰老的特

徵，例如頭髮變白和過早起皺紋。 

需要注意的是，共濟失調微血管擴張症候群的嚴重程度和具體表現因人而異。

上面的分類提供了在 AT 患者中觀察到的常見特徵的一般概述。早期診斷、症

狀管理和定期醫療監測對於共濟失調微血管擴張症候群患者優化他們的護理和

生活質量至關重要。 

 

共濟失調微血管擴張症候群的症狀和體徵 

共濟失調微血管擴張症候群(AT)是一種複雜的遺傳性疾病，會影響體內的多個

系統。它的特點是症狀和體徵範圍廣泛，嚴重程度因人而異。以下是與共濟失

調微血管擴張症候群相關的主要症狀和體徵： 

神經系統症狀： 

共濟失調：逐漸缺乏肌肉協調和平衡，導致運動不穩定和精細運動技能困難。 

構音障礙：參與言語產生的肌肉控制受損，導致言語含糊不清或難以理解。 

震顫：四肢、頭部或其他身體部位不自主地顫抖或顫抖。 

肌張力減退：肌張力降低或肌肉無力，導致肌肉力量和控制能力差。 

眼球震顫：不自主、有節奏的眼球運動會影響視力和協調能力。 

毛細血管擴張： 

毛細血管擴張症是出現在皮膚表面，特別是眼睛、耳朵和臉頰周圍的小的紅色

擴張血管簇。隨著時間的推移，它們可能會變得更加突出。 

免疫缺陷： 

由於免疫系統減弱，對感染的易感性增加。患有 AT 的人可能會經歷復發性呼
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吸道感染、鼻竇炎、耳部感染和其他復發性感染。 

呼吸道症狀： 

呼吸系統問題在 AT 中很常見，可能包括慢性咳嗽、喘息和反復發作的呼吸道

感染，例如支氣管炎和肺炎。 

增長和發展問題： 

生長發育延遲，導致與同齡人相比身材矮小。 

青春期開始延遲。 

癌症風險增加： 

患有 AT 的人患某些類型癌症的風險增加，尤其是白血病和淋巴瘤。患癌症的

風險隨著年齡的增長而增加。 

其他症狀： 

動眼神經失用症：難以啟動自主眼球運動，導致眼睛協調和跟踪物體出現問

題。 

早衰 

 

共濟失調微血管擴張症候群的影像學研究 

在共濟失調微血管擴張症候群(AT)的背景下，影像學研究通常用於評估大腦和

其他受影響器官的結構和功能變化。以下是可能對共濟失調微血管擴張症候群

患者進行的一些影像學研究： 

磁共振成像(MRI)：MRI 通常用於評估大腦結構並檢測與 AT 相關的任何異常。

它可以揭示小腦萎縮，這是 AT 的特徵性發現。MRI 還可以幫助識別大腦中白

質、皮質變薄和其他結構異常的變化。 

電腦斷層掃描(CT)掃描：可以執行 CT 掃描以評估大腦異常，特別是評估小腦

萎縮、腦室擴大或其他結構變化的任何跡象。CT 掃描不如 MRI 詳細，但在某

些情況下可以提供有價值的信息。 

正電子發射斷層掃描(PET)掃描：PET 掃描可用於評估大腦的代謝活動並識別任

何功能異常。它們可能有助於評估大腦功能和檢測與 AT 相關的變化。 

X 射線：X 射線通常用於評估骨骼異常，例如脊柱側凸，這可能發生在 AT 患

者身上。X 射線還可用於評估肺部健康狀況並識別任何肺部並發症。 

超聲檢查：超聲檢查是一種非侵入性成像技術，它使用聲波來創建內部器官和

血管的圖像。它可用於評估皮膚和其他受影響區域是否存在毛細血管擴張（擴

張的血管）。 

重要的是要注意影像學檢查的選擇可能會有所不同，具體取決於每個 AT 患者

的具體臨床表現和關注點。這些影像學研究的主要重點是幫助共濟失調微血管

擴張症候群患者的診斷、監測疾病進展和指導適當的管理策略。 

 

共濟失調微血管擴張症候群的基因突變 

共濟失調微血管擴張症候群(AT)是由共濟失調微血管擴張症候群(ATM)基因突
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變引起的。ATM 基因提供了生產蛋白質的指令，這種蛋白質在修復受損 DNA

和維持基因組穩定性方面起著至關重要的作用。 

大多數患有 AT 的人在 ATM 基因的兩個拷貝中都有突變，導致功能性 ATM 蛋

白的丟失。AT 遵循常染色體隱性遺傳模式，這意味著受影響的個體從每個父母

那裡繼承了一個 ATM 基因的突變拷貝。 

ATM 基因內的特定突變類型可能因 AT 患者而異。這些突變會破壞 ATM 蛋白

的正常功能，削弱其有效修復 DNA 損傷的能力。結果，包括大腦、免疫系統

和其他受影響區域在內的各種組織和器官中的細胞變得更容易受到損害並表現

出 AT 的特徵。 

ATM 基因突變可以通過基因檢測來檢測，這通常涉及分析受影響個體的

DNA。基因檢測可以確認 AT 的診斷，確定家庭內的攜帶者，並為個人及其家

庭提供遺傳諮詢。 

值得注意的是，雖然大多數 AT 病例是由 ATM 基因突變引起的，但在極少數情

況下，具有類似 AT 臨床特徵的個體在 ATM 基因中沒有可識別的突變。在這種

情況下，可能需要進一步的基因檢測來探索該病症的其他遺傳原因。 

 

共濟失調微血管擴張症候群的粒線體功能障礙 

共濟失調微血管擴張症候群(A-T)是一種罕見的遺傳性疾病，其特徵是進行性神

經變性、免疫缺陷和癌症風險增加。雖然 A-T 主要影響小腦，導致共濟失調和

運動困難，但粒線體功能障礙也與該疾病有關。以下是有關粒線體功能障礙參

與共濟失調微血管擴張症候群的一些信息： 

氧化應激：A-T 中的粒線體功能障礙可導致氧化應激增加。粒線體是活性氧

(ROS)產生的主要場所，粒線體功能受損可導致 ROS 產生與抗氧化防禦機制之

間的失衡。由此產生的氧化應激會損害細胞成分，包括脂質、蛋白質和 DNA，

並導致神經變性。 

能量代謝障礙：粒線體負責通過氧化磷酸化產生 ATP，這對細胞能量產生至關

重要。在 A-T 中，粒線體功能障礙會損害能量代謝，導致能量不足和 ATP 產生

減少。這可能導致疾病中出現的進行性神經系統症狀。 

粒線體 DNA(mtDNA)改變：研究表明患有 A-T 的個體可能表現出粒線體 DNA

改變，包括缺失和重排。這些 mtDNA 異常會影響粒線體功能，並導致疾病中

觀察到的整體粒線體功能障礙。 

粒線體動力學受損：適當的粒線體動力學，包括融合、裂變和粒線體自噬等過

程，對於維持粒線體健康和功能至關重要。A-T 中這些過程的中斷可導致受損

粒線體的積累並進一步損害粒線體功能。 

DNA 修復缺陷：A-T 是由參與 DNA 修復過程的 ATM（共濟失調微血管擴張症

候群突變）基因突變引起的。ATM 蛋白在維持粒線體基因組完整性方面發揮作

用，其在 A-T 中的功能障礙可導致粒線體 DNA 損傷和隨後的粒線體功能障

礙。 
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鈣穩態改變：粒線體在細胞鈣穩態中起著至關重要的作用。在 A-T 中，觀察到

粒線體中的鈣信號和處理被破壞，導致粒線體功能障礙。鈣失調會損害粒線體

功能並導致細胞功能障礙和神經變性。 

將粒線體功能障礙與 A-T 發病機制聯繫起來的確切機制仍在研究中。然而，針

對粒線體功能障礙和氧化應激是減輕 A-T 神經退行性過程的潛在治療興趣領

域。 

 

共濟失調微血管擴張症候群的治療 

共濟失調微血管擴張症候群(AT)是一種複雜的遺傳性疾病，目前尚無治癒方

法。共濟失調微血管擴張症候群的治療主要側重於控制症狀、預防並發症和改

善受影響個體的生活質量。以下是 AT 治療的一些關鍵方面： 

多學科護理： 

包括神經學家、免疫學家、物理治療師、職業治療師、語言治療師和遺傳諮詢

師在內的醫療保健專業人員團隊共同努力，為 AT 患者提供全面的護理和支

持。 

症狀管理： 

物理和職業療法：這些療法旨在提高運動技能、協調性、平衡性和日常生活活

動。它們可能包括練習、輔助設備和適應性調整，以幫助個人保持功能獨立

性。 

言語和吞嚥治療：言語治療可以幫助解決由於面部、喉嚨和舌頭肌肉無力而可

能出現的言語困難和吞嚥問題。可以教授技術和策略以加強溝通並確保安全吞

嚥。 

輔助設備：輪椅、支架和移動輔助設備等輔助設備可以幫助移動並提高獨立

性。 

呼吸管理： 

定期監測呼吸功能，包括評估肺部健康和呼吸能力。 

預防呼吸系統並發症的肺部護理和干預措施。 

隨著疾病的進展以協助呼吸，可能會推薦無創通氣(NIV)或其他呼吸支持。 

免疫缺陷管理： 

定期監測免疫功能和適當的感染管理。 

可以考慮使用免疫球蛋白替代療法來支持免疫系統。 

監視和早期檢測： 

定期檢查和篩查測試，以檢測和管理潛在的並發症，例如癌症、感染和心血管

問題。 

根據個人需要，可能會推薦乳房 X 線照片、結腸鏡檢查和其他篩查測試。 

支持和姑息治療： 

為個人和家庭提供心理支持、諮詢和資源，以應對與 AT 相關的情感和實際挑

戰。 
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姑息治療服務可能涉及解決疼痛管理、症狀控制和支持 AT 患者的整體健康。 

對於患有共濟失調微血管擴張症候群的人來說，持續的醫療管理、定期隨訪和

根據他們的特定需求量身定制的個性化護理計劃非常重要。治療方法旨在改善

生活質量、控制症狀並最大限度地減少與 AT 相關的並發症。研究工作繼續探

索 AT 的潛在治療干預措施，參與臨床試驗可能被視為符合條件的個人的一種

選擇。 
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5.Beta-PropellerProtein-AssociatedNeurodegeneration(BPAN)(Beta

螺旋狀蛋白關聯之神經退化疾病) 

Beta 螺旋狀蛋白關聯之神經退化疾病的歷史 

Beta 螺旋狀蛋白關聯之神經退化疾病(BPAN)是一種罕見的遺傳病，於 2012 年

首次被發現和表徵。BPAN 的歷史相對較新，因為它是一種相對較新的疾病。 

BPAN 的發現歸功於研究人員，他們進行了基因研究並確定了與該疾病相關的

WDR45 基因中的特定突變。該基因提供了生產參與大腦神經元維持和功能的蛋

白質的指令。 

在最初的研究中也描述了 BPAN 的臨床特徵和特徵性症狀。這些包括發育遲

緩、智力障礙、運動異常、癲癇發作和神經變性。該疾病主要影響女性，因為

它以 X 連鎖顯性模式遺傳。 

自最初發現以來，已經進行了進一步的研究以更好地理解 BPAN 的潛在機制並

確定其他案例和相關特徵。這項正在進行的研究旨在改進診斷方法，擴大對該

疾病臨床表現的了解，並開發潛在的靶向治療方法。 

與許多罕見病一樣，對 BPAN 的理解和認識也在不斷發展。需要更多的研究和

臨床研究來充分闡明該疾病的遺傳、分子和臨床方面，並製定有效的治療干預

措施。 

 

Beta 螺旋狀蛋白關聯之神經退化疾病的分類 

Beta 螺旋狀蛋白關聯之神經退化疾病(BPAN)屬於更廣泛的神經變性與腦鐵積累

(NBIA)的範疇。NBIA 是一組遺傳性神經退行性疾病，其特徵是大腦中鐵的異

常積累，導致進行性神經系統症狀。 

BPAN 特指由 WDR45 基因突變引起的 NBIA 亞型。它有時被稱為“兒童靜態

腦病伴成年期神經退行性變”(SENDA)，因為其特徵是兒童期發育遲緩，隨後

在成年期出現神經退行性症狀。 

NBIA 範圍內的 BPAN 分類基於潛在的遺傳原因和在受影響個體中觀察到的特

定臨床特徵。NBIA 的其他亞型包括： 

泛酸鹽激酶關聯之神經退化性疾病(PKAN)-由 PANK2 基因突變引起，其特徵是

進行性肌張力障礙、帕金森症和認知能力下降。 

PLA2G6 相關神經變性(PLAN)-由 PLA2G6 基因突變引起，具有一系列症狀，包

括肌張力障礙、帕金森病、痙攣和認知障礙。 

銅藍蛋白血症-由 CP 基因突變引起，其特徵是鐵在包括大腦在內的各種器官中

積聚，導致運動障礙、糖尿病以及視力和聽力異常。 

輔酶 A(CoA)合酶缺乏症-由 COASY 基因突變引起，其特徵是嬰儿期腦病、神

經變性和癲癇發作。 

這些 NBIA 亞型具有一些共同特徵，例如進行性神經系統症狀和異常腦鐵積

累，但它們也具有不同的遺傳原因和臨床表現。每種亞型都需要特定的基因檢
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測以進行準確的診斷和管理。 

 

Beta 螺旋狀蛋白關聯之神經退化疾病的症狀和體徵 

Beta 螺旋狀蛋白關聯之神經退化疾病(BPAN)是一種罕見的神經退行性疾病，通

常會出現一系列症狀和體徵。症狀和體徵的嚴重程度可能會有所不同，並且可

能會隨著時間的推移而改變。以下是在患有 BPAN 的個體中觀察到的一些常見

特徵： 

發育遲緩：患有 BPAN 的兒童經常會出現發育遲緩，包括延遲達到發育里程

碑，如坐、走和說話。智力障礙也很常見。 

癲癇發作：癲癇發作是 BPAN 的常見特徵。癲癇發作的類型和嚴重程度可能不

同，範圍從局灶性癲癇發作到全身性強直陣攣性癲癇發作。 

運動障礙：患有 BPAN 的人可能會出現運動異常，包括肌張力障礙，其特徵是

肌肉不自主收縮，導致扭曲或重複運動和異常姿勢。也可能存在其他運動障

礙，例如帕金森症（運動遲緩、強直和震顫）。 

認知障礙：進行性認知衰退是 BPAN 的標誌。個人可能會遇到記憶力、注意

力、解決問題和整體認知功能方面的困難。 

行為和精神症狀：BPAN 患者可能會出現行為改變和精神症狀。這些可能包括

衝動、攻擊性、情緒障礙和焦慮。 

自主神經功能障礙：部分 BPAN 患者可能表現出自主神經功能障礙，表現為體

溫調節異常、血壓控制異常和胃腸道症狀。 

重要的是要注意，BPAN 的症狀和體徵因受影響的個體而異，並非所有個體都

會表現出完整的特徵譜。此外，症狀的發作和進展也可能有所不同，有些人比

其他人經歷更快的進展。BPAN 的正確診斷需要進行基因檢測以確認 WDR45

基因中是否存在突變，因為僅憑臨床表現可能不足以做出明確的診斷。 

 

Beta 螺旋狀蛋白關聯之神經退化疾病的圖像研究 

影像學研究有助於評估疑似患有 Beta 螺旋狀蛋白關聯之神經退化疾病(BPAN)

的個體。然而，重要的是要注意具體的影像學發現可能因人而異，並且沒有診

斷 BPAN 的特徵性影像學模式。儘管如此，這裡有一些可用於評估的成像方

式： 

磁共振成像(MRI)：MRI 通常用於評估大腦結構並檢測任何異常情況。在患有

BPAN 的個體中，MRI 可能會根據疾病的階段顯示不同的發現。MRI 的一些可

能發現包括： 

進行性腦萎縮：隨著疾病的進展，腦組織可能會丟失，特別是在大腦皮層和基

底神經節等某些區域。 

白質異常：MRI 可以顯示白質的變化，例如高信號或低信號，這可能表明髓鞘

變性或受損。 

髓鞘形成延遲：在某些情況下，可能會觀察到髓鞘形成延遲，即白質成熟延
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遲。 

結構異常：其他結構異常，例如特定大腦區域的畸形或異常，也可能在某些個

體中檢測到。 

正電子發射斷層掃描(PET)和單光子發射電腦斷層掃描(SPECT)：這些成像技術

在 BPAN 的評估中不太常用，但可以在研究環境中使用。它們可以提供有關大

腦功能活動的信息，並可能有助於理解代謝變化或異常。 

重要的是要注意，僅靠影像學檢查結果不足以明確診斷 BPAN。用於識別

WDR45 基因突變的基因檢測是確認診斷的金標準。影像學研究被用作評估大腦

結構的支持工具，並提供有關疾病進展和相關變化的額外信息。 

 

Beta 螺旋狀蛋白關聯之神經退化疾病的基因突變 

Beta 螺旋狀蛋白關聯之神經退化疾病(BPAN)主要是由 WDR45 基因（也稱為

WIPI4 基因）突變引起的。WDR45 基因提供了生產一種叫做 WD 重複蛋白

45(WDR45)的蛋白質的指令。這種蛋白質參與自噬過程，負責細胞成分的降解

和循環。 

與 BPAN 相關的最常見的基因突變是 WDR45 基因的缺失或功能喪失突變。這

種突變導致 WDR45 蛋白的缺陷或功能障礙，損害自噬過程並導致大腦中細胞

碎片和功能障礙蛋白的積累。這種積累有助於在 BPAN 中看到的神經退行性過

程。 

值得注意的是，並非所有患有 BPAN 的個體都在 WDR45 基因中檢測到突變，

這表明該病症的發展可能涉及其他遺傳或分子機制。正在進行的研究側重於識

別可能有助於 BPAN 發展的其他基因或遺傳因素。 

 

Beta 螺旋狀蛋白關聯之神經退化疾病中的粒線體功能障礙 

Beta 螺旋狀蛋白關聯之神經退化疾病(BPAN)是一種罕見的遺傳性疾病，其特徵

是智力障礙、發育遲緩和神經變性。它是由 WDR45 基因突變引起的，該基因

編碼一種參與自噬和溶酶體功能的蛋白質。雖然 BPAN 中神經變性的確切機制

尚不完全清楚，但粒線體功能障礙與該疾病有關。以下是有關粒線體功能障礙

參與 BPAN 的一些信息： 

粒線體動力學受損：粒線體動力學，包括融合、裂變和粒線體自噬等過程，對

於維持粒線體健康和功能至關重要。這些過程的中斷會導致功能失調的粒線體

的積累。研究表明，WDR45 基因突變會損害粒線體動力學，導致 BPAN 中粒

線體形態和功能異常。 

氧化磷酸化改變：粒線體負責通過氧化磷酸化產生 ATP。電子傳輸鏈功能障礙

和氧化磷酸化可導致 ATP 生成減少和能量不足。研究表明，BPAN 患者可能表

現出氧化磷酸化缺陷，表明能量代謝中的粒線體功能障礙。 

增加活性氧(ROS)的產生：粒線體是產生 ROS 的主要場所，過量的 ROS 會導致

細胞成分發生氧化損傷。研究表明，BPAN 中的粒線體功能障礙可能導致 ROS
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產生增加，從而導致氧化應激和神經元損傷。 

鈣穩態受損：粒線體在調節細胞內鈣水平方面起著至關重要的作用。粒線體中

的鈣信號和處理中斷會導致粒線體功能障礙。研究表明，改變的鈣穩態可能參

與 BPAN 的發病機制，表明與粒線體功能障礙的潛在聯繫。 

改變粒線體自噬和自噬：粒線體自噬是通過自噬選擇性去除受損粒線體，對於

維持粒線體質量控制至關重要。在 BPAN 中觀察到自噬和粒線體自噬受損，這

會導致功能失調的粒線體積累並導致粒線體功能障礙和神經變性。 

雖然對 BPAN 中粒線體功能障礙的理解仍在不斷發展，但這些發現強調了粒線

體異常在該疾病中的作用。需要進一步的研究來闡明精確的分子機制，並探索

針對 BPAN 中粒線體功能障礙的潛在治療策略。 

 

Beta 螺旋狀蛋白關聯之神經退化疾病的治療 

目前，Beta 螺旋狀蛋白關聯之神經退化疾病(BPAN)尚無特效療法，因為它是一

種罕見且複雜的疾病。BPAN 的治療主要集中在管理和減輕患有這種疾病的人

所經歷的症狀。治療方法是多學科的，可能涉及一組醫療保健專業人員，包括

神經學家、遺傳學家、物理治療師、職業治療師和語言治療師。 

BPAN 的管理可能包括以下內容： 

針對特定症狀的治療：該治療旨在解決特定症狀，可能涉及藥物治療癲癇發

作、肌肉僵硬、睡眠障礙和其他相關症狀。 

物理和職業治療：物理和職業治療可以幫助改善活動能力、肌肉力量和協調能

力。這些療法可能涉及鍛煉、拉伸和輔助設備，以促進獨立功能和活動能力。 

言語和溝通治療：言語和溝通治療可以幫助患有 BPAN 的人提高他們的溝通技

巧並克服言語困難。 

癲癇發作管理：癲癇發作是 BPAN 的常見症狀，可以開具抗癲癇藥物來管理和

控制癲癇發作。 

支持性護理：支持性護理側重於為個人及其家庭提供幫助和支持，以改善他們

的生活質量。這可能包括諮詢、教育支持以及將家庭與支持團體和資源聯繫起

來。 

重要的是要注意，治療方法可能會根據個人的具體症狀和需求而有所不同。應

與在管理罕見神經退行性疾病（如 BPAN）方面經驗豐富的醫療保健專業人員

合作制定全面和個性化的治療計劃。正在進行的研究還旨在確定未來 BPAN 的

潛在靶向療法。 
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6.Cerebro-Costo-MandibularSyndrome(腦肋小頜症候群) 

腦肋小頜症候群的歷史 

腦肋小頜症候群(CCMS)是一種罕見的遺傳性疾病，會影響大腦、肋骨和下巴的

發育。Hall 等人於 1970 年在醫學文獻中首次對其進行了描述。由於其涉及大

腦、肋骨和下巴的特徵，該病症最初被稱為“腦肋骨下頜症候群”。隨著時間

的推移，該名稱被修改為 Cerebro-Costo-MandibularSyndrome。 

CCMS 的歷史涉及病例的鑑定和對其臨床表現、遺傳原因和潛在機制的理解。

以下是 CCMS 歷史里程碑的簡要概述： 

首例病例報告：20 世紀 70 年代初期，醫學文獻中報導了第一例 CCMS 病例。

研究人員觀察到受影響個體的大腦、肋骨和下巴的異常模式。 

臨床特徵識別：通過隨後的病例報告和研究，研究人員確定了與 CCMS 相關的

常見臨床特徵。這些特徵包括小頜畸形（小下巴）、肋骨異常（例如肋骨融合

或肋骨缺失）以及認知和發育遲緩。 

遺傳學發現：遺傳學研究的進展使我們能夠確定 CCMS 的遺傳原因。2003 年，

SF3B4 基因突變被確定為 CCMS 的常見原因。SF3B4 參與 RNA 分子的剪接，

該基因的突變會破壞正常發育，從而導致 CCMS 的特徵。 

進一步了解病情：隨著時間的推移，研究人員對 CCMS 有了更深入的了解，包

括其臨床變異性和相關的醫療並發症。這些知識有助於指導受影響的個人及其

家人的診斷、管理和遺傳諮詢。 

儘管在理解 CCMS 方面取得了重大進展，但它仍然是一種罕見且複雜的疾病。

正在進行的研究繼續探索潛在的機制、基因型-表型相關性和潛在的治療干預措

施，以改善 CCMS 患者的管理和結果。 

 

腦肋小頜症候群的分類 

腦肋小頜症候群(CCMS)是一種罕見的遺傳性疾病，會影響多個身體系統，主要

涉及大腦、肋骨和下巴。CCMS 的分類主要基於臨床特徵和病情的嚴重程度。

儘管 CCMS 沒有普遍接受的分類系統，但大致可分為以下幾類： 

I 型 CCMS：這是 CCMS 的經典形式，其特徵是小頜畸形（小頜骨）、肋骨異

常和大腦異常三聯徵。肋骨異常可能包括肋骨融合、肋骨缺失或其他肋骨發育

異常。大腦異常通常涉及大腦發育不全，例如大腦體積縮小（小頭畸形）、大

腦形狀異常（例如，腦回和腦溝簡化）和結構缺陷。 

II 型 CCMS：這種形式的 CCMS 被認為是一種較溫和的變體，與 I 型相比表現

不那麼嚴重。它通常涉及 I 型 CCMS 中所見特徵的子集，例如輕度小頜畸形、

輕度肋骨異常和較少明顯的大腦異常。在 II 型 CCMS 中，智力障礙和其他相關

醫療並發症的嚴重程度也可能不那麼嚴重。 

需要注意的是，CCMS 的分類並不總是簡單明了，因為受影響個體的臨床表現

和病情嚴重程度存在顯著差異。有些人可能表現出與其他症候群重疊的特徵，
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使得精確分類具有挑戰性。 

除了基於臨床特徵的分類外，CCMS 還可以根據潛在的遺傳原因進行分類。

SF3B4 基因的突變已被確定為 CCMS 的常見遺傳原因，儘管可能存在其他遺傳

原因或促成因素。 

值得一提的是，隨著進一步研究和臨床觀察的出現，CCMS 的分類和理解可能

會發生變化。因此，醫療保健專業人員必須及時了解 CCMS 的最新發現和診斷

標準。 

 

腦肋小頜症候群的症狀和體徵 

腦肋小頜症候群(CCMS)的特徵是影響各種身體系統的症狀和體徵的組合。在患

有 CCMS 的個體中觀察到的最常見特徵包括： 

下頜（頜）異常： 

小頜畸形：下頜異常小或發育不全。 

下頜後縮：下頜比正常位置更靠後。 

腭裂：口腔頂部的縫隙或開口。 

肋骨異常： 

肋骨融合：兩根或多根肋骨可能融合在一起。 

肋骨間隙：一根或多根肋骨可能缺失或有間隙。 

短肋骨：肋骨比平時短。 

肋骨位置異常：肋骨可能錯位或有其他結構異常。 

中樞神經系統(CNS)異常： 

智力障礙：患有 CCMS 的人通常有不同程度的智力障礙。 

發育遲緩：可能會觀察到在實現發育里程碑方面出現延遲，例如坐、走或說

話。 

大腦異常：大腦結構異常，包括大腦體積縮小（小頭畸形）、腦回和腦溝簡化

以及其他畸形。 

聽力損失：感音神經性聽力損失，從輕微到嚴重，在某些情況下可能會發生。 

其他特性： 

呼吸系統並發症：可能會出現呼吸困難、反复呼吸道感染和呼吸窘迫。 

生長遲緩：可能會觀察到生長緩慢和身材矮小。 

面部畸形：有些人可能有明顯的面部特徵，例如高額頭、寬眼距（眼距過寬）

或扁平鼻樑。 

其他骨骼異常：可能存在其他骨骼異常，包括脊柱異常彎曲（脊柱側凸）或肢

體異常。 

重要的是要注意症狀的嚴重程度和組合可能因 CCMS 患者而異。並非所有受影

響的人都會表現出上述所有特徵，表現可以從輕微到嚴重不等。此外，某些特

徵可能會在產前超聲檢查中檢測到。 

如果懷疑患有 CCMS，則有必要由醫學遺傳學家或其他熟悉該病症的醫療保健
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專業人員進行全面評估，以評估和管理相關症狀並提供適當的醫療護理。 

 

腦肋小頜症候群的影像學研究 

由於腦肋小頜症候群(CCMS)主要影響頜骨、肋骨和中樞神經系統的發育，影像

學檢查在其診斷和評估中起著重要作用。可以使用以下成像方式： 

X 射線：X 射線通常用於評估與 CCMS 相關的骨骼異常，尤其是肋骨和下巴。

胸部 X 光片可以顯示肋骨融合、肋骨間隙和其他結構異常。頜骨 X 光片可顯示

小頜畸形、下頜後縮和腭裂。 

電腦斷層掃描(CT)掃描：CT 掃描提供骨骼的詳細橫截面圖像，可以更全面地評

估頜骨、肋骨和其他骨骼結構。CT 掃描有助於可視化肋骨異常的程度，例如融

合、間隙或錯位。它們還可以揭示下頜異常，並提供有關顱骨和其他顱面骨骼

結構完整性的信息。 

磁共振成像(MRI)：MRI 掃描對於評估與 CCMS 相關的中樞神經系統(CNS)異常

特別有用。它們可以提供大腦的詳細圖像，從而可以檢測結構異常，例如大腦

體積縮小（小頭畸形）、腦回和腦溝異常以及其他畸形。MRI 還可以評估顱神

經的完整性，並幫助識別任何相關的大腦異常。 

超聲：超聲成像可在懷孕期間用於評估胎兒的發育情況並檢測 CCMS 的任何早

期體徵。它可以幫助可視化下巴、肋骨和其他結構，提供有關潛在異常的寶貴

信息。 

成像方式的具體選擇取決於臨床表現、個體年齡和可用資源。通常結合使用這

些成像技術來全面評估疑似患有 CCMS 的個體的骨骼和中樞神經系統異常。圖

像的解釋通常由放射科醫生或其他在先天性異常方面有經驗的專家來執行。 

 

腦肋小頜症候群的基因突變 

腦肋小頜症候群(CCMS)的遺傳基礎與涉及肋骨、頜骨和中樞神經系統發育和功

能的基因突變有關。與 CCMS 相關的最常見的基因突變是在稱為 TBX1 的基因

中發現的。 

TBX1 基因突變通常導致稱為 22q11.2 缺失症候群的病症，該病症包括一系列先

天性異常，包括 CCMS。這種突變導致 22 號染色體長臂上的一小段遺傳物質缺

失。這種遺傳改變破壞了正常的胚胎髮育，導致了 CCMS 的特徵。 

其他基因和基因突變也與 CCMS 有關，儘管頻率較低。在少數患有 CCMS 的個

體中發現了 MYH3 基因的突變。MYH3 基因編碼一種參與肌肉發育和收縮的蛋

白質。該基因的突變會影響下頜肌肉的形成和功能，導致在 CCMS 中觀察到的

特徵性面部異常。 

值得注意的是，CCMS 是一種遺傳異質性疾病，這意味著多個基因和遺傳變異

可能有助於其發展。正在進行研究以確定與 CCMS 相關的其他基因和突變，並

更好地了解該病症所涉及的潛在遺傳機制。基因檢測和諮詢對於 CCMS 患者及

其家人提供準確診斷、告知預後和指導適當的管理策略至關重要。 
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腦肋小頜症候群的粒線體功能障礙 

腦肋小頜症候群(CCMS)是一種罕見的遺傳性疾病，其特徵是大腦、肋骨和下頜

發育異常。它主要是由稱為 SNAP29 的基因突變引起的，該基因參與細胞膜融

合過程。雖然 CCMS 的確切機制尚不完全清楚，但有證據表明粒線體功能障礙

在該疾病中具有潛在作用。以下是關於粒線體功能障礙參與 CCMS 的一些信

息： 

氧化磷酸化受損：粒線體負責通過氧化磷酸化產生 ATP，氧化磷酸化發生在粒

線體內膜中。電子傳輸鏈功能障礙和氧化磷酸化可導致 ATP 生成減少和能量不

足。研究表明，SNAP29 中的突變會損害粒線體功能並破壞氧化磷酸化，從而

導致 CCMS 中的能量代謝功能障礙。 

粒線體形態異常：粒線體具有特徵性的管狀形態，其形狀受粒線體融合、裂變

等過程調控。融合和裂變之間平衡的改變會導致粒線體形態和功能異常。研究

表明，SNAP29 突變會影響粒線體形態，導致 CCMS 中的粒線體破碎或延長。 

改變的粒線體動力學：粒線體動力學，包括融合、裂變和粒線體自噬，在維持

粒線體質量控制方面起著至關重要的作用。這些過程中的功能障礙會導致受損

粒線體的積累和細胞功能受損。研究表明，SNAP29 突變可能影響粒線體動力

學，導致融合和裂變失衡並損害粒線體自噬，從而導致 CCMS 中的粒線體功能

障礙。 

氧化應激增加：粒線體是活性氧(ROS)的主要來源，過量產生 ROS 會導致氧化

應激和細胞成分受損。研究表明，CCMS 中的粒線體功能障礙可能導致 ROS 產

生增加和氧化應激，這可能導致在該疾病中觀察到的細胞功能障礙和組織異

常。 

重要的是要注意，對 CCMS 中粒線體功能障礙的理解仍在不斷發展，需要進一

步的研究來闡明精確的分子機制和粒線體參與該疾病的程度。儘管如此，現有

證據表明粒線體功能障礙與 CCMS 的發病機制之間存在潛在聯繫。 

 

腦肋小頜症候群的治療 

腦肋小頜症候群(CCMS)沒有特定的治療方法，因為它是由基因突變引起的先天

性疾病。然而，CCMS 的治療側重於控制症狀和提供支持性護理以改善個人的

生活質量。治療方法可能因個人經歷的嚴重程度和具體症狀而異。以下是通常

考慮的治療的一些方面： 

多學科護理：包括遺傳學家、整形外科醫生、顱面專家、肺科醫生等在內的醫

療保健專業人員團隊共同努力，提供全面的護理並解決 CCMS 的各個方面。 

症狀管理：治療可能涉及管理與 CCMS 相關的特定症狀。這可能包括矯正下巴

和胸部異常的手術干預、脊柱和四肢畸形的骨科干預，以及解決牙齒問題的牙

科護理。 

呼吸支持：由於 CCMS 會影響胸壁和呼吸肌，因此在嚴重的情況下可能需要呼

吸支持。這可能包括使用呼吸機（呼吸機）或呼吸輔助設備等輔助設備來幫助
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呼吸並確保充足的氧合作用。 

餵養和營養支持：一些患有 CCMS 的人可能在餵養方面有困難，需要專門的技

術或幫助以獲得足夠的營養。這可能涉及與語言治療師、職業治療師或營養師

合作，以確保適當的餵養和營養。 

康復和治療：建議進行物理治療和職業治療，以提高運動技能、肌肉力量和整

體功能能力。這些療法可以幫助患有 CCMS 的人優化他們的身體能力並增強日

常活動的獨立性。 

定期監測和監測：持續的醫療隨訪和監測對於評估和管理 CCMS 患者可能出現

的任何潛在並發症或相關健康狀況非常重要。 

對於患有 CCMS 的個人來說，接受個性化護理並製定適合其特定需求的管理計

劃至關重要。由於 CCMS 是一種罕見病，因此諮詢醫學專家和遺傳諮詢可能對

受此症候群影響的個人和家庭有益。 
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7.CharcotMarieToothDisease(夏柯-馬利-杜斯氏症) 

夏柯-馬利-杜斯氏症的歷史 

夏柯-馬利-杜斯氏症，也稱為遺傳性運動和感覺神經病(HMSN)，於 1886 年由

法國神經學家 Jean-MartinCharcot、PierreMarie 和 HowardHenryTooth 首次描

述。他們發現了一種遺傳性神經系統疾病，其特徵是進行性肌肉無力和消瘦、

感覺喪失以及足部畸形。 

自最初描述以來，在理解 CMT 疾病的不同亞型和遺傳基礎方面取得了重大進

展。研究人員已經確定了多個基因，這些基因在發生突變時會導致 CMT。這些

基因突變會影響參與周圍神經結構和功能的蛋白質，這些蛋白質負責在大腦、

脊髓和身體其他部位之間傳遞信號。 

隨著時間的推移，隨著新的遺傳亞型的發現，CMT 疾病的分類也發生了變化。

目前最常用的分類系統是基於潛在的遺傳原因和臨床特徵。CMT 疾病分為幾種

亞型，包括 CMT1 型、CMT2 型、CMT4 型等，每種亞型都與特定的基因突變

和臨床特徵相關。 

CMT 疾病的歷史也與診斷技術和分子遺傳學的進步交織在一起。特定基因突變

的發現使更準確的診斷、遺傳諮詢和疾病進展預測成為可能。它還為潛在的靶

向治療和治療干預鋪平了道路。 

近年來，對 CMT 疾病發病機制和潛在療法開發的研究越來越多。這包括基因

治療方法、小分子候選藥物和其他旨在糾正或減輕潛在遺傳缺陷及其對周圍神

經功能影響的策略。 

雖然目前尚無治癒 CMT 疾病的方法，但對該病的遺傳和分子基礎的了解的進

步為未來的靶向治療和干預提供了希望。研究工作不斷加深我們對 CMT 疾病

的了解，最終目標是改善患有這種遺傳性神經系統疾病的個體的生活質量。 

 

夏柯-馬利-杜斯氏症的分類 

夏柯-馬利-杜斯氏症是一組遺傳性周圍神經病，影響大腦和脊髓以外的神經。

根據潛在的遺傳原因、臨床特徵和神經傳導研究結果，它被分為幾個亞型。

CMT 疾病的分類可能因使用的分類系統而異，但以下是一些公認的亞型： 

CMT1 型(CMT1)：CMT1 是最常見的亞型，以脫髓鞘為特徵，這是指包圍和隔

離神經的髓鞘受損。CMT1 根據所涉及的特定基因突變進一步分為亞型，包括

CMT1A（由 PMP22 基因重複引起）、CMT1B（由 MPZ 基因突變引起）和

CMT1X（由 GJB1 基因突變引起）。 

CMT2 型(CMT2)：CMT2 的特徵是軸突變性，涉及神經纖維本身的損傷。

CMT2 還根據潛在的基因突變進一步分為亞型，包括 CMT2A（由 MFN2 基因

突變引起）、CMT2E（由 NEFL 基因突變引起）等。 

CMT3 型(CMT3)，也稱為 Dejerine-Sottas 症候群：CMT3 是一種罕見的嚴重

CMT 疾病，出現在兒童早期。與其他亞型相比，它的特點是嚴重的脫髓鞘和更
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明顯的症狀。 

CMT4 型(CMT4)：CMT4 是一組罕見的常染色體隱性遺傳形式的 CMT 疾病。

它的特點是脫髓鞘和軸突變性。CMT4 的不同亞型與特定的基因突變有關，例

如 CMT4A（由 GDAP1 基因突變引起）和 CMT4B（由 MTMR2 或 MTMR13 基

因突變引起）。 

CMTX 型(CMTX)：CMTX 是一種 X 連鎖的 CMT 疾病，這意味著它主要影響

男性。它是由 GJB1 基因突變引起的，該基因參與細胞間間隙連接的形成。 

其他亞型：CMT 疾病還有其他不太常見的亞型，包括 CMT5 型(CMT5)、CMT6

型(CMT6)等。這些亞型與特定的基因突變有關，可能具有不同的臨床特徵。 

重要的是要注意分類系統可能會有所不同，並且隨著基因測試和研究的進展，

不斷發現新的 CMT 疾病亞型。有必要由在神經肌肉疾病方面經驗豐富的醫學

專家進行綜合評估，以準確診斷和分類個體 CMT 疾病的特定亞型。 

 

夏柯-馬利-杜斯氏症的症狀和體徵 

夏柯-馬利-杜斯氏症的特徵是廣泛的症狀和體徵，主要影響周圍神經，導致進

行性肌肉無力和感覺異常。嚴重程度和具體症狀可能因亞型和個體差異而異。

以下是 CMT 疾病的一些常見症狀和體徵： 

肌肉無力：CMT 疾病通常表現為肌肉無力，通常從腳和腿開始，逐漸發展到手

和手臂。弱點通常是對稱的，這意味著它同樣影響身體的兩側。它會導致行

走、跑步、爬樓梯和執行精細運動任務時出現困難。 

肌肉萎縮：隨著時間的推移，由於缺乏適當的神經刺激和神經支配，受 CMT

疾病影響的肌肉可能會變小（萎縮）。這會導致肌肉變薄，尤其是小腿和足

部。 

足部畸形：CMT 疾病通常會導致足部畸形，例如高足弓（高弓足）和錘狀趾。

高足弓會導致不穩和平衡困難，而錘狀趾會導致腳趾異常彎曲。 

感覺異常：患有 CMT 疾病的個體可能會出現感覺異常，包括四肢感覺減退或

感覺喪失。這可能導致難以感知溫度、疼痛和触覺。 

平衡和協調問題：CMT 疾病會影響個體的協調和平衡，導致難以直線行走、在

不平坦的表面上保持平衡以及執行精確的動作。 

神經痛：一些患有 CMT 疾病的人可能會出現神經性疼痛，其特徵是受影響的

肢體出現疼痛、灼痛或刺痛。 

反射減弱：CMT 疾病可導致某些反射減弱或缺失，例如踝反射（跟腱反射）和

膝反射（髕骨反射）。 

症狀進展：CMT 疾病通常是一種進行性疾病，這意味著症狀會隨著時間的推移

而惡化。然而，進展速度可能因人而異，即使在患有相同 CMT 疾病亞型的人

中也是如此。 

重要的是要注意，並非所有患有 CMT 疾病的人都會經歷相同的症狀組合或嚴

重程度。特定的症狀和體徵可能差異很大，即使在具有相同基因突變的家庭成
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員之間也是如此。由專攻神經肌肉疾病的醫療保健專業人員進行全面評估對於

診斷和管理 CMT 疾病是必要的。 

 

夏柯-馬利-杜斯氏症的圖像研究 

圖像研究在夏柯-馬利-杜斯氏症的診斷和評估中起著重要作用。以下是一些常

用的成像技術： 

神經傳導研究(NCS)：神經傳導研究評估周圍神經的功能和傳導速度。將電極

放在皮膚上，並對神經施加溫和的電刺激。記錄反應，並測量神經信號的傳導

速度和幅度。NCS 可以幫助區分 CMT 疾病的脫髓鞘亞型和軸突亞型。 

肌電圖(EMG)：肌電圖測量肌肉的電活動。將細針插入肌肉，記錄電活動。

EMG 可以幫助評估運動神經元和肌肉的完整性，以及識別可能表明 CMT 疾病

的任何異常活動。 

磁共振成像(MRI)：MRI 使用強大的磁鐵和無線電波來生成身體的詳細圖像。

在 CMT 疾病的情況下，MRI 可用於評估神經、肌肉和其他軟組織的大小和結

構。它可以幫助識別與 CMT 相關的任何異常或變化，例如肌肉萎縮或神經增

大。 

超聲波：超聲波成像使用高頻聲波來創建身體的實時圖像。它可用於評估患有

CMT 疾病的個體周圍神經和肌肉的大小和結構。超聲波可以幫助檢測神經增

大、神經受壓和肌肉異常。 

電腦斷層掃描(CT)掃描：CT 掃描使用從不同角度拍攝的一系列 X 射線圖像來

創建身體的橫截面圖像。在某些情況下，它可用於評估可能導致 CMT 疾病症

狀的骨骼異常或脊柱變化。 

基因檢測：雖然基因檢測本身不是影像學研究，但在 CMT 疾病的診斷中起著

至關重要的作用。它涉及分析血液或唾液樣本以確定與 CMT 相關的特定基因

突變。基因檢測可以幫助確診，確定 CMT 的具體亞型，並提供有關疾病預後

和遺傳模式的信息。 

重要的是要注意，影像學檢查的選擇可能因個人的臨床表現、疑似 CMT 疾病

亞型以及資源和專業知識的可用性而異。影像學研究的結果，結合臨床評估和

基因檢測，可以幫助 CMT 疾病的診斷、分類和管理。 

 

夏柯-馬利-杜斯氏症的基因突變 

夏柯-馬利-杜斯氏症是一組遺傳異質性疾病，這意味著它可能由各種基因突變

引起。與 CMT 疾病相關的最常見基因突變會影響與周圍神經結構和功能有關

的基因。以下是與 CMT 疾病不同亞型相關的一些關鍵基因突變： 

1 型 CMT：1 型 CMT 主要是由與髓鞘生成相關的基因突變引起的，髓鞘是在神

經纖維周圍形成保護層的脂肪物質。與 CMT1 型相關的最常見基因突變是

PMP22 基因的重複或點突變。MPZ、GJB1 和 EGR2 基因的突變也可導致 1 型

CMT。 
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CMT2 型：CMT2 型的特徵是軸突變性，影響神經纖維本身。多個基因的突變

可導致 2 型 CMT，包括 MFN2、GDAP1、MPZ、NEFL 和 HSPB1。MFN2 基因

突變是 2 型 CMT 的最常見原因。 

CMTX 型：CMTX 型是由 GJB1 基因突變引起的，該基因編碼一種稱為連接蛋

白 32 的蛋白質。這種類型的 CMT 以 X 連鎖模式遺傳，這意味著它在男性中更

常見。GJB1 基因的突變破壞了連接蛋白 32 的正常功能，導致周圍神經異常。 

其他亞型：CMT 疾病還有其他亞型，這些亞型是由不太常見的基因突變引起

的。例如，DYNC1H1 基因突變可導致 2O 型 CMT，TRPV4 基因突變可導致

2C 型 CMT。與更常見的 CMT 形式相比，這些亞型相對罕見。 

重要的是要注意，與 CMT 疾病相關的基因突變可能因個人和家庭而異。通常

通過血液或唾液樣本進行的基因檢測可以幫助識別導致個體 CMT 的特定基因

突變。這些信息對於確認診斷、確定 CMT 的亞型以及提供有關疾病預後和遺

傳模式的信息很有價值。 

 

夏柯-馬利-杜斯氏症的粒線體功能障礙 

夏柯-馬利-杜斯氏症(CMT)是一組遺傳性周圍神經病，影響周圍神經，導致肌肉

無力和感覺異常。雖然粒線體功能障礙與某些形式的 CMT 有關，但這並不是

該疾病的普遍特徵。 

CMT 的某些亞型，如 CMT2A 和 CMT2E，與粒線體功能障礙有關。在這些情

況下，特定基因（分別為 MFN2 和 RAB7A）的突變會破壞粒線體動力學並損

害粒線體功能。這些粒線體異常會導致這些 CMT 亞型中出現的神經退行性過

程。 

然而，值得注意的是，粒線體功能障礙並不是所有類型 CMT 的特徵。CMT 是

一種遺傳和臨床異質性疾病，已鑑定出 90 多種不同的遺傳亞型。雖然粒線體功

能障礙可能在特定亞型中發揮作用，但其他遺傳機制和細胞過程也參與了 CMT

的發病機制。 

始終建議諮詢醫學遺傳學家或遺傳諮詢師，以獲取有關 CMT 特定亞型及其相

關遺傳和分子特徵的全面和最新信息。 

 

夏柯-馬利-杜斯氏症的治療 

夏柯-馬利-杜斯氏症的治療旨在控制症狀、改善生活質量和預防並發症。由於

CMT 是一種進行性和慢性疾病，因此治療通常側重於支持性護理。以下是

CMT 管理中常用的一些方法： 

物理療法：物理療法在管理 CMT 中起著至關重要的作用。它側重於保持和提

高力量、靈活性和功能。物理治療師可以提供鍛煉、伸展技巧和輔助設備，以

幫助 CMT 患者優化身體能力並預防肌肉無力和攣縮。 

職業治療：職業治療幫助 CMT 患者制定管理日常活動和改善手部功能的策

略。職業治療師可以提供適應性設備和技術來增強獨立性和保持功能。 
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骨科干預：可能需要骨科干預來解決與 CMT 相關的肌肉骨骼並發症，例如足

部畸形、脊柱側彎或關節攣縮。這些干預措施可能包括矯形裝置、矯正手術或

矯形支具以提高穩定性和靈活性。 

疼痛管理：一些 CMT 患者可能會因肌肉無力、神經損傷或關節異常而感到疼

痛或不適。疼痛管理策略可能包括非處方止痛藥、物理治療方式，在某些情況

下，還包括在醫療保健專業人員指導下服用處方藥。 

輔助設備：各種輔助設備可以幫助 CMT 患者保持活動能力和獨立性。示例包

括用於改善足下垂的踝足矯形器(AFO)、用於穩定性的手杖或拐杖，以及用於

行動不便較嚴重的人的輪椅或踏板車等行動輔助工具。 

遺傳諮詢：建議 CMT 患者及其家人進行遺傳諮詢。它可以提供有關 CMT 的特

定遺傳亞型、遺傳模式和計劃生育選擇的信息。 

相關疾病的管理：CMT 可能與其他疾病有關，例如神經性疼痛、感覺障礙和呼

吸系統並發症。與疼痛專家、神經科醫生和肺科醫生等適當的專家合作管理這

些疾病是綜合護理的重要組成部分。 

對於患有 CMT 的人來說，與專門研究神經肌肉疾病的醫療團隊密切合作非常

重要。定期監測、持續支持和根據疾病進展調整治療計劃可以幫助 CMT 患者

優化他們的整體健康並儘可能保持最高水平的功能和獨立性。 
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8.Congenitalinsensitivitytopainwithanhidrosis(CIPA)(先天性痛不敏

感症合併無汗症) 

先天性痛不敏感症合併無汗症的歷史 

先天性痛不敏感症合併無汗症(CIPA)，也稱為遺傳性感覺和自主神經病 IV 型

(HSANIV)，是一種罕見的遺傳性疾病，其特徵是無法感覺疼痛、體溫調節受損

和無汗（無汗症）.以下是 CIPA 歷史的簡要概述： 

1963 年：Swanson 及其同事報告了第一例 CIPA 病例。他們描述了一個表現出

對疼痛不敏感、自殘行為和反复受傷而沒有適當反應的孩子。 

1983 年：Dyck 和 Lambert 創造了術語“先天性無汗痛”來描述這種情況的具體

特徵。 

1996 年：使用連鎖分析，Indo 及其同事在染色體 1q21-q22 上確定了導致 CIPA

的基因。他們將基因命名為 NTRK1，該基因編碼神經營養性酪氨酸激酶受體

1(TrkA)，這是一種神經生長因子的高親和力受體。 

1999 年：NTRK1 基因中的幾個突變被確定為 CIPA 的根本原因。這些突變破壞

了 TrkA 受體的功能，導致痛覺喪失以及無法調節體溫和排汗。 

自從初步確定 NTRK1 基因突變以來，更多的研究進一步闡明了 CIPA 的遺傳基

礎。已發現 CIPA 是一種常染色體隱性遺傳病，這意味著一個人必須繼承兩個

拷貝的突變 NTRK1 基因（每個父母各一份）才能患上這種疾病。 

了解 CIPA 的遺傳基礎有助於提高對受影響的個人及其家人的診斷能力和遺傳

諮詢。然而，由於這種情況很罕見，CIPA 的研究和治療選擇仍然有限。CIPA

患者的管理重點是預防受傷、監測體溫以及解決與無汗症和自主神經功能障礙

相關的並發症。 

值得注意的是，正在進行的研究正在探索潛在的治療方法，以減輕症狀並改善

CIPA 患者的生活質量。 

 

先天性痛不敏感症合併無汗症的分類 

先天性痛不敏感症合併無汗症(CIPA)，也稱為遺傳性感覺和自主神經病 IV 型

(HSANIV)，屬於更廣泛的遺傳性感覺和自主神經病(HSAN)類別。HSAN 是一

組以感覺和自主神經系統異常為特徵的遺傳性疾病。以下是 HSAN 分類系統中

CIPA 的分類： 

HSANI：這種亞型被稱為 I 型遺傳性感覺神經病。其特徵是早發性進行性感覺

喪失，特別是影響痛覺和溫覺。運動功能通常得以保留，個體可能具有正常的

預期壽命。 

HSANII：也稱為 II 型遺傳性感覺和自主神經病，該亞型的特徵是痛覺和溫度覺

受損，以及自主神經功能障礙。特徵可能包括胃腸道和泌尿系統異常、出汗不

足和直立性低血壓。 
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HSANIII：遺傳性感覺和自主神經病 III 型，也稱為家族性自主神經功能障礙

(FD)，是一種以嚴重自主神經功能障礙為特徵的獨特亞型。FD 患者會出現多種

症狀，包括對疼痛不敏感、體溫調節受損、胃腸功能障礙、心血管異常和其他

自主神經功能障礙。 

HSANIV：先天性痛不敏感症合併無汗症(CIPA)屬於此類。它的特點是沒有痛

覺、不能出汗（無汗）和體溫調節受損。運動和認知發育通常是正常的，但由

於無法感知疼痛，個體受傷的風險很高。 

HSANV：遺傳性感覺和自主神經病 V 型是一種罕見的亞型，其特徵是早發性

感覺喪失，特別是影響痛覺和溫覺。它通常與 NGF（神經生長因子）或

NTRK1（神經營養性酪氨酸激酶受體 1）基因的突變有關。 

重要的是要注意，隨著新的遺傳發現和我們對這些疾病的理解的發展，HSAN

分類系統中可能存在其他亞型或變異。基因檢測和諮詢在神經遺傳學方面經驗

豐富的醫療保健專業人員對於準確診斷和分類患有先天性痛不敏感症合併無汗

症或其他 HSAN 的個體至關重要。 

 

先天性痛不敏感症合併無汗症的症狀和體徵 

先天性痛不敏感症合併無汗症(CIPA)，也稱為遺傳性感覺和自主神經病 IV 型

(HSANIV)，其特徵是與感覺和自主神經系統相關的症狀和體徵的獨特組合。以

下是在 CIPA 患者身上觀察到的一些主要症狀和體徵： 

對疼痛不敏感：CIPA 的標誌性特徵是無法感知疼痛。患有 CIPA 的人不會對物

理傷害（如割傷、燒傷或骨折）產生疼痛感。這種對疼痛的不敏感會導致頻繁

受傷，而受影響的人通常不會意識到這些傷害。 

無汗症（缺乏出汗）：CIPA 還涉及無法出汗或有效調節體溫。在體力消耗或暴

露於高溫下，出汗在冷卻身體方面起著至關重要的作用。在患有 CIPA 的人

中，汗腺無法正常工作，這可能導致難以調節體溫並增加過熱的風險。 

溫度感覺受損：除了缺乏出汗外，患有 CIPA 的人可能難以感知溫度變化。他

們可能無法感知極端的熱或冷，並且可能無法對環境中的溫度變化做出適當的

反應。 

口腔和牙齒問題：CIPA 還會影響口腔，導致牙齒異常，例如牙齒萌出延遲、齲

齒（蛀牙）和牙齦感染。這些問題可能是由於口腔反复受傷和痛覺缺失造成

的，這可能會妨礙早期發現和適當的牙科護理。 

自主神經功能障礙：除了感覺症狀外，在 CIPA 中還經常觀察到自主神經功能

障礙。自主神經控制各種不自主的身體功能，包括消化、心率、血壓和膀胱功

能。CIPA 患者可能會出現胃腸道問題、心血管異常和泌尿功能障礙。 

運動里程碑延遲：一些 CIPA 患者可能會經歷運動里程碑的延遲，例如坐著、

站立和行走。這些延遲可能是由於缺乏痛覺，這會影響保護性反射的發展並阻

礙探索和身體活動。 

重要的是要注意，CIPA 的嚴重程度和具體表現可能因受影響的個體而異。雖然
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對疼痛和無汗症的不敏感是一致的特徵，但其他症狀的存在和嚴重程度可能不

同。由具有罕見遺傳病專業知識的醫療保健專業人員進行的適當醫學評估和診

斷對於準確識別和管理 CIPA 患者至關重要。 

 

先天性痛不敏感症合併無汗症的影像學研究 

影像學檢查通常不用作先天性痛不敏感症合併無汗症(CIPA)的診斷工具。然

而，在某些情況下可以使用成像技術來評估相關的並發症或排除其他潛在的症

狀原因。以下是一些可用於評估 CIPA 患者的成像方式： 

X 射線：X 射線成像可用於評估骨骼異常或損傷，例如骨折或骨骼畸形，由於

缺乏痛覺，這些可能會被忽視。X 射線可以幫助識別可能導致個體症狀或併發

症的任何骨骼異常。 

磁共振成像(MRI)：可以執行 MRI 掃描以評估與 CIPA 相關的特定方面。例

如，可以進行大腦 MRI 以調查可能與該病症相關的任何結構異常或發育問題。

此外，脊柱 MRI 可用於評估脊髓和周圍結構的任何異常。 

超聲：在對特定器官系統有擔憂的情況下，可以使用超聲成像。例如，腹部超

聲可用於評估腎臟是否有任何異常，例如腎囊腫或腫瘤。超聲也可用於評估心

臟的任何結構或功能異常。 

值得注意的是，影像學檢查通常是根據個人的具體臨床表現、症狀和疑似並發

症進行的。成像模式的選擇將取決於關注的領域和指導進一步評估或治療所需

的信息。CIPA 管理的主要重點是臨床評估、基因檢測以及解決與該病症相關的

症狀和並發症。 

 

先天性痛不敏感合併無汗症的基因突變 

先天性痛不敏感症合併無汗症(CIPA)，也稱為遺傳性感覺和自主神經病 IV 型

(HSANIV)，是由神經營養性酪氨酸激酶受體 1(NTRK1)基因突變引起的。這些

突變破壞了 NTRK1 基因的正常功能，導致 CIPA 的發展。 

NTRK1 基因提供了生成一種稱為 TrkA（酪氨酸激酶受體 A）的蛋白質的說

明。TrkA 是一種受體蛋白，在感覺和交感神經元的發育、存活和功能中起著至

關重要的作用。它參與將信號從神經生長因子(NGF)傳輸到神經元，這對於感

覺和自主神經系統的正常發育和功能至關重要。 

在 CIPA 中，NTRK1 基因會發生各種突變，導致 TrkA 蛋白功能喪失或功能異

常。這些突變會影響 TrkA 與 NGF 的結合能力，或乾擾感覺和自主神經元正常

發育和維持所必需的信號通路的激活。 

CIPA 的遺傳模式是常染色體隱性遺傳，這意味著一個人必須繼承兩個拷貝的突

變 NTRK1 基因（每個父母各一份）才能患上這種疾病。如果一個人只繼承了

一個突變基因的拷貝，他們就被認為是攜帶者，通常不會表現出 CIPA 的症

狀，但可以將基因傳遞給他們的後代。 

基因檢測可用於檢測 NTRK1 基因的突變並確認 CIPA 的診斷。識別 CIPA 患者
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的特定基因突變有助於提供準確的遺傳諮詢，並為該病症的管理和治療策略提

供信息。 

值得注意的是，雖然 NTRK1 基因突變是 CIPA 的主要原因，但在極少數情況

下，具有 CIPA 臨床特徵的個體在 NTRK1 基因中沒有可識別的突變。這表明可

能涉及其他基因或遺傳因素，這些基因或遺傳因素有助於病情的發展。正在進

行的研究正在進行中，以進一步了解 CIPA 的遺傳基礎並確定所涉及的任何其

他遺傳因素。 

 

先天性痛不敏感合併無汗症的粒線體功能障礙 

先天性痛不敏感合併無汗症(CIPA)，也稱為遺傳性感覺和自主神經病 IV 型

(HSAN-IV)，是一種罕見的遺傳性疾病，其特徵是無法感覺疼痛、體溫調節受

損和無汗（無汗症）.雖然粒線體功能障礙與 CIPA 沒有直接關係，但該病症主

要是由 NTRK1 基因突變引起的。 

NTRK1 基因提供了生產一種叫做 TrkA 的蛋白質的指令，這種蛋白質參與神經

細胞的發育和存活。NTRK1 基因的突變會破壞 TrkA 的正常功能，導致神經發

育和功能異常。這最終會導致痛覺和溫覺的喪失，以及無法出汗。 

雖然粒線體功能障礙可能不是 CIPA 的主要特徵，但值得注意的是粒線體異常

可能有助於神經退行性疾病的整體發病機制。然而，需要進一步的研究來確定

粒線體功能障礙在 CIPA 中的確切作用。 

 

先天性痛不敏感合併無汗症的治療 

先天性痛不敏感症合併無汗症(CIPA)，也稱為遺傳性感覺和自主神經病 IV 型

(HSANIV)，是一種罕見的遺傳性疾病，目前尚無治癒方法。CIPA 患者的治療

方法側重於控制症狀、預防並發症以及確保受影響個體的安全和福祉。以下是

CIPA 治療的一些關鍵方面： 

疼痛管理：由於 CIPA 患者感覺不到疼痛，他們很容易受傷並且可能意識不到

傷口或骨折。護理人員和醫療專業人員在及時監測和處理任何傷害或併發症方

面發揮著至關重要的作用。定期檢查和傷口護理對於預防感染和促進癒合很重

要。 

體溫調節：患有 CIPA 的人體溫調節受損，不能出汗，這會導致過熱。重要的

是要避免暴露在極端溫度下，無論是熱的還是冷的。保持舒適的環境並使用降

溫設備或技術（例如風扇和降溫背心）可以幫助調節體溫。 

牙科和口腔護理：定期牙科檢查和口腔衛生對於 CIPA 患者至關重要。由於他

們感覺不到疼痛，因此常規牙科護理對於及時發現和解決牙齒問題（例如蛀牙

或牙齦感染）至關重要。 

保護措施：由於缺乏痛覺，患有 CIPA 的人需要採取額外的預防措施以避免受

傷。這可能涉及穿戴防護裝備，例如頭盔或護膝，並使用輔助設備來確保體育

活動期間的安全。 
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支持療法：職業和物理療法有助於促進 CIPA 患者的運動發育、協調和獨立

性。這些療法可以幫助改善功能能力並提高整體生活質量。 

遺傳諮詢：遺傳諮詢是 CIPA 管理的一個重要方面，尤其是對受影響的個人及

其家人而言。遺傳諮詢師可以提供有關遺傳模式、復發風險和計劃生育選擇的

信息。他們還可以將家庭與支持團體和資源聯繫起來，以應對與 CIPA 相關的

挑戰。 

對於患有 CIPA 的人來說，從具有罕見遺傳病管理經驗的醫療保健專業人員那

裡獲得全面和多學科的護理至關重要。治療計劃應根據每個人的具體需求量身

定制，定期隨訪對於監測任何潛在的並發症並相應地調整管理策略非常重要。 
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9.DravetSyndrome(DS)(Dravet 症候群) 

Dravet 症候群的歷史 

Dravet 症候群，也稱為嬰兒嚴重肌陣攣性癲癇(SMEI)，於 1970 年代由法國兒科

醫生 CharlotteDravet 博士首次描述。Dravet 博士最初觀察了一組兒童，他們在

出生後的第一年開始出現嚴重的、難治性癲癇發作。她指出，這些癲癇發作通

常由發燒引發，並伴有其他發育和神經系統異常。 

在她最初的研究和隨後的研究中，Dravet 博士確定了這些兒童癲癇發作的獨特

臨床表現和模式。她描述了持續超過 30 分鐘的長時間癲癇發作（癲癇持續狀

態）、肌陣攣性癲癇發作（短暫的肌肉抽搐）、非典型失神發作和全身性強直

陣攣性癲癇發作。Dravet 博士還注意到，這些癲癇發作通常對標準抗癲癇藥物

無效，因此難以控制。 

多年來，進一步的研究擴大了我們對 Dravet 症候群的理解。2001 年，SCN1A

基因突變被確定為該症候群的主要原因。SCN1A 基因提供了產生一種叫做鈉通

道α-1 亞基的蛋白質的指令，這種蛋白質參與大腦鈉通道的正常功能。該基因

的突變破壞了鈉通道的功能，導致異常的電活動和癲癇發作。 

自最初描述以來，Dravet 症候群已被認為是一種罕見且嚴重的癲癇形式。它通

常出現在生命的第一年，隨著時間的推移，癲癇發作變得更加頻繁和嚴重。患

有 Dravet 症候群的兒童經常會出現發育遲緩、認知障礙和行為問題。他們還可

能有其他醫療問題，例如睡眠障礙、生長問題和癲癇猝死(SUDEP)風險增加。 

雖然目前尚無治癒 Dravet 症候群的方法，但正在進行的研究和治療方面的進步

改善了對該病症的管理。早期診斷、使用抗癲癇藥物控制癲癇發作以及多學科

團隊的綜合護理是優化 Dravet 症候群患者生活質量的關鍵。 

 

Dravet 症候群的分類 

Dravet 症候群被歸類為一種罕見且嚴重的癲癇症。它屬於發育性和癲癇性腦病

的範疇，這是一組以早發性癲癇發作以及認知和發育障礙為特徵的疾病。具體

而言，Dravet 症候群被歸類為離子通道病，這是一種影響大腦離子通道功能的

遺傳性疾病。 

Dravet 症候群的主要分類是基於其臨床特徵和遺傳原因： 

臨床分類： 

癲癇發作：Dravet 症候群通常出現在出生後的第一年，癲癇發作通常在 6 個月

大之前開始。 

發作類型：Dravet 症候群的特徵在於多種發作類型，包括長時間發作（癲癇持

續狀態）、肌陣攣發作（短暫的肌肉抽搐）、非典型失神發作和全身性強直陣

攣發作。 

癲癇發作誘因：Dravet 症候群的癲癇發作通常由發燒或體溫升高引起。 

抗癲癇發作：Dravet 症候群中的癲癇發作通常對常見的抗癲癇藥物有抗藥性，
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因此難以控制。 

基因分類： 

遺傳原因：Dravet 症候群主要由 SCN1A 基因突變引起，該基因提供了產生一

種稱為鈉通道α-1 亞基的蛋白質的說明。這些突變破壞了大腦中鈉通道的功

能，導致異常的電活動和癲癇發作。然而，並非所有 Dravet 症候群病例都與

SCN1A 突變有關，其他基因也可能與一小部分個體有關。 

重要的是要注意，隨著我們對該病症的了解不斷深入，Dravet 症候群的分類可

能會繼續演變。正在進行的研究和基因測試正在幫助確定其他遺傳原因和症候

群的亞型，從而導致更精確的分類和個性化治療方法。 

 

Dravet 症候群的症狀和體徵 

Dravet 症候群的特徵是一系列症狀和體徵，這些症狀和體徵通常在出生後的第

一年變得明顯。以下是在 Dravet 症候群患者身上觀察到的常見特徵： 

癲癇發作：Dravet 症候群主要與癲癇發作有關，癲癇發作通常很嚴重且難以控

制。癲癇發作通常始於嬰儿期，經常發生在出生後的第一年內。它們可能由發

燒（熱性驚厥）或與發燒相關的疾病引發。Dravet 症候群的癲癇發作類型包

括： 

長時間癲癇發作：這些癲癇發作稱為癲癇持續狀態，可以持續很長時間，需要

緊急醫療干預。 

肌陣攣發作：這些發作涉及短暫的肌肉抽搐或抽搐，可能會影響手臂、腿或身

體的其他部位。 

全身強直-陣攣性發作：這些發作包括意識喪失、身體僵硬（強直期）和隨後的

四肢節律性抽搐（陣攣期）。 

非典型失神發作：這些發作的特點是短暫的意識改變，患者可能看起來像是在

凝視太空。 

發育和認知障礙：患有 Dravet 症候群的兒童經常會出現發育遲緩和智力障礙。

這可能表現為延遲的運動里程碑、言語和語言困難、學習挑戰和認知障礙。 

運動和平衡問題：許多患有 Dravet 症候群的人在運動和協調方面存在困難。他

們可能會出現肌肉僵硬（痙攣）或出現平衡和協調問題（共濟失調）。這些運

動障礙會影響他們獨立行走的能力。 

行為和精神問題：患有 Dravet 症候群的人可能會表現出行為問題，例如多動、

衝動和攻擊性。他們也可能在社交互動和溝通技巧方面存在困難。 

睡眠障礙：睡眠障礙在 Dravet 症候群中很常見，包括睡眠模式紊亂、失眠或過

度嗜睡。 

重要的是要注意，Dravet 症候群患者的嚴重程度和具體的症狀組合可能會有所

不同。多學科團隊的早期診斷和綜合管理對於解決與該病症相關的各種挑戰至

關重要。 
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Dravet 症候群的圖像研究 

圖像研究，例如神經成像技術，通常在患有 Dravet 症候群的個體中進行，以評

估大腦結構和功能。這些影像學研究有助於病情的診斷和管理。雖然沒有具體

的影像學發現可以證實 Dravet 症候群，但在某些人身上可能會觀察到某些異常

情況。這些可能包括： 

磁共振成像(MRI)：大腦的 MRI 掃描通常在患有 Dravet 症候群的個體中進行。

雖然這些發現通常是非特異性的，但有些人可能會出現結構異常，例如皮質萎

縮（大腦外層變薄）、白質體積減少或特定大腦區域異常。 

腦電圖(EEG)：EEG 是一種測量大腦電活動的測試。它是評估 Dravet 症候群發

作和癲癇活動的關鍵診斷工具。Dravet 症候群患者的 EEG 結果通常顯示出特徵

模式，包括緩慢的背景活動、多灶性或全身性癲癇樣放電，以及腦電波的局灶

性或全身性減慢。 

正電子發射斷層掃描(PET)掃描：PET 掃描可以提供有關大腦新陳代謝和血流的

信息。在某些情況下，PET 掃描可能會揭示特定大腦區域的異常或與 Dravet 症

候群癲癇發作相關的葡萄糖代謝變化。 

單光子發射電腦斷層掃描(SPECT)掃描：SPECT 掃描涉及將放射性物質注入血

流以評估血流和大腦活動。SPECT 掃描可能會顯示異常血流或灌注區域，這有

助於識別受癲癇影響的大腦區域。 

值得注意的是，雖然這些影像學研究可以提供有價值的信息，但 Dravet 症候群

的診斷主要基於臨床特徵，包括特徵性癲癇發作的存在以及相關的發育和認知

障礙。影像學檢查結果以及基因檢測和其他診斷評估有助於支持診斷並指導治

療策略。 

 

Dravet 症候群的基因突變 

Dravet 症候群主要由 SCN1A 基因突變引起，該基因負責產生一種稱為鈉通道

α亞基 1 型(Nav1.1)的蛋白質。這些突變導致大腦中的鈉通道功能障礙，而鈉通

道在控制神經元的興奮性和調節電信號的傳輸中起著至關重要的作用。 

大多數 Dravet 症候群病例（約 70-80%）與新生突變有關，這意味著突變是自

發發生的，而不是從父母那裡遺傳的。在極少數情況下，Dravet 症候群可以以

常染色體顯性方式遺傳，受影響的個體從受影響的父母那裡繼承突變的 SCN1A

基因。 

其他罕見的基因突變也與一小部分 Dravet 症候群病例有關。這些包括其他基因

的突變，例如 SCN2A、SCN1B、SCN9A 和 PCDH19 等。然而，SCN1A 中的突

變仍然是 Dravet 症候群最常見和公認的遺傳原因。 

重要的是要注意，並非所有患有 Dravet 症候群的人都會有可識別的基因突變，

因為某些病例可能是由目前未知或無法通過標準基因檢測方法檢測到的基因變

化引起的。正在進行的研究繼續發現可能導致 Dravet 症候群發展的其他遺傳因

素。 
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Dravet 症候群的粒線體功能障礙 

Dravet 症候群，也稱為嚴重的嬰儿期肌陣攣性癲癇(SMEI)，是一種罕見且嚴重

的癲癇，通常在嬰儿期開始。雖然 Dravet 症候群的主要原因是 SCN1A 基因的

突變，該基因編碼大腦中的鈉通道，但在一些患有這種疾病的個體中也觀察到

了粒線體功能障礙。 

研究表明，粒線體功能障礙，包括能量產生受損和氧化應激，可能在 Dravet 症

候群的發病機制中發揮作用。粒線體負責通過氧化磷酸化以三磷酸腺苷(ATP)的

形式產生能量。粒線體功能障礙會導致能量產生減少和細胞功能受損，這可能

會導致癲癇的發生和發展。 

將粒線體功能障礙與 Dravet 症候群的發展聯繫起來的確切機制尚不完全清楚。

然而，研究表明，粒線體功能障礙可能會加劇神經元過度興奮並增加癲癇發作

的易感性。此外，粒線體功能障礙可進一步導致氧化應激和炎症，這被認為在

疾病的進展中發揮作用。 

重要的是要注意，雖然在一些 Dravet 症候群患者中觀察到粒線體功能障礙，但

這並不是該病症的普遍特徵。Dravet 症候群的主要原因仍然歸因於 SCN1A 基

因的突變。然而，了解粒線體功能障礙在 Dravet 症候群中的潛在參與可能會為

控制該病症的新治療策略提供見解。 

 

Dravet 症候群的治療 

Dravet 症候群的治療旨在減少癲癇發作並改善患者的整體生活質量。它通常涉

及涉及醫療管理、癲癇發作控制、支持療法和生活方式改變的多學科方法。以

下是一些常用的治療策略： 

抗癲癇藥物：藥物治療的主要目標是減少癲癇發作的頻率和嚴重程度。氯巴

佔、丙戊酸鹽、司替戊醇和托吡酯等鈉通道阻滯劑通常用於控制 Dravet 症候群

的癲癇發作。然而，個體對藥物的反應可能不同，可能需要反複試驗才能找到

最有效的藥物治療方案。 

癲癇搶救藥物：在某些情況下，可能會開出緊急藥物，如直腸安定或口腔咪達

唑侖，以阻止長時間或叢集性癲癇發作。 

生酮飲食：一種高脂肪低碳水化合物的生酮飲食在減少 Dravet 症候群的癲癇發

作方面顯示出可喜的結果。它通常在營養師的指導下開始，並由醫療團隊密切

監測。 

迷走神經刺激(VNS)：VNS 是一種外科手術，其中植入裝置以刺激迷走神經。

它可以幫助降低一些 Dravet 症候群患者的癲癇發作頻率和嚴重程度。 

物理和職業療法：這些療法可以幫助解決運動和發育遲緩問題，提高肌肉力量

和協調性，並支持整體身體和功能能力。 

言語和語言治療：溝通困難在 Dravet 症候群中很常見，而言語治療可以幫助個

人提高他們的言語和語言技能。 

行為和教育支持：心理和行為干預以及教育支持對於幫助 Dravet 症候群患者應
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對與認知發展、行為和社交互動相關的挑戰至關重要。 

需要注意的是，Dravet 症候群的治療計劃是高度個性化的，並且由在癲癇和神

經系統疾病管理方面經驗豐富的醫療團隊進行綜合評估至關重要。定期隨訪是

必要的，以監測治療效果，進行必要的調整，並為 Dravet 症候群患者及其護理

人員提供持續支持。 
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10.FamilialAmyloidoticPolyneuropathy(家族性澱粉樣多發性神經病

變) 

家族性澱粉樣多發性神經病變史 

家族性澱粉樣多發性神經病變（FAP），也稱為遺傳性轉甲狀腺素蛋白澱粉樣

變性，是一種罕見的遺傳性疾病，其特徵是異常澱粉樣蛋白在身體的各個組織

中沉積，特別是在周圍神經中。它在 1950 年代的醫學文獻中首次被描述。 

FAP 的歷史可以追溯到 20 世紀初，當時葡萄牙神經學家 CorinodeAndrade 首次

在葡萄牙北部的家庭中觀察和研究了該病。他注意到一種影響多代家庭成員的

進行性周圍神經病變模式，症狀包括感覺喪失、運動無力和自主神經功能障

礙。他最初以自己的名字將這種病症命名為“corino”，但後來將其改為家族性

澱粉樣多發性神經病變，以反映在受影響個體中觀察到的特徵性澱粉樣蛋白沉

積。 

進一步的研究和調查表明，FAP 是一種具有常染色體顯性遺傳模式的遺傳性疾

病。它被發現與轉甲狀腺素蛋白(TTR)基因的突變有關，該基因編碼參與甲狀腺

激素和視黃醇結合蛋白轉運的蛋白質。 

多年來，研究人員在 TTR 基因中發現了 100 多種可導致 FAP 的不同突變。這

些突變會影響轉甲狀腺素蛋白的穩定性，導致其錯誤折疊並聚集成澱粉樣原纖

維。澱粉樣原纖維然後在各種組織中積累，包括外周神經、心臟、腎臟和胃腸

道，導致進行性損傷和功能障礙。 

FAP 主要發生在某些地理區域，例如葡萄牙、日本和瑞典，這些區域的特定突

變更為普遍。然而，世界範圍內都有病例報告，而且這種疾病可以影響任何種

族背景的人。 

基因檢測和分子診斷學的進步提高了對 FAP 的識別和理解。今天，它被認為是

一種具有多種臨床表現的全身性疾病，包括周圍神經病變、心臟受累、胃腸道

紊亂和腎功能障礙。這種疾病是進行性的，通常會導致嚴重的殘疾和預期壽命

縮短。 

FAP 的治療選擇隨著時間的推移而發展，包括肝移植，它已顯示通過用移植肝

臟產生的正常蛋白質替換有缺陷的 TTR 蛋白質來阻止或減緩疾病的進展。此

外，還有一些新興療法，例如 RNA 干擾(RNAi)和基因沉默技術，旨在減少異

常 TTR 蛋白的產生。 

研究繼續探索新的治療方法並提高對 FAP 潛在機制的理解。還著重於遺傳諮詢

和早期診斷，以促進及時干預和管理疾病。 

 

家族性澱粉樣多發性神經病變的分類 

家族性澱粉樣多發性神經病變(FAP)，也稱為遺傳性轉甲狀腺素蛋白澱粉樣變

性，可根據多種因素進行分類，包括涉及的基因突變、臨床表現和澱粉樣蛋白
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沉積的解剖分佈。以下是用於 FAP 的一些常見分類方法： 

基因突變： 

a.ATTRVal30Met：這是與 FAP 相關的最常見突變，特別是在某些地理區域，

例如葡萄牙、日本和瑞典。它是指在轉甲狀腺素蛋白的第 30 位用蛋氨酸(Met)

取代纈氨酸(Val)。 

b.非 Val30Met 突變：在轉甲狀腺素蛋白(TTR)基因中發現了 100 多種不同的突

變，可導致 FAP。這些非 Val30Met 突變可導致不同的臨床表型和疾病嚴重程

度。 

臨床表現： 

a.經典型 FAP：這是指以周圍神經病變為主要特徵的 FAP 的典型表現。症狀通

常從下肢開始並向上發展，影響感覺和運動功能。 

b.遲發性 FAP：該亞型出現較晚，通常在 50 歲以後，與經典 FAP 相比，病程

可能較輕。 

c.心臟變異型 FAP：一些 FAP 患者主要表現為心臟受累，包括限制性心肌病、

心力衰竭、心律失常和傳導異常。 

d.眼部變異型 FAP：該亞型主要影響眼睛，導致玻璃體混濁、青光眼和其他眼

科異常。 

澱粉樣蛋白沉積的解剖分佈： 

a.神經性 FAP：在這種形式中，澱粉樣蛋白沉積物主要積聚在周圍神經中，導

致感覺和運動缺陷。 

b.心臟 FAP：澱粉樣蛋白沉積物主要存在於心臟，導致心臟功能障礙和相關症

狀。 

c.混合型 FAP：這種亞型涉及周圍神經和心臟組織中的澱粉樣蛋白沉積，導致

神經系統和心臟表現的組合。 

重要的是要注意這些分類系統可能會重疊，並且患有 FAP 的個體可能會表現出

廣泛的症狀和疾病嚴重程度。基因檢測和全面的臨床評估對於 FAP 的準確診斷

和分類至關重要。FAP 的特定突變和臨床亞型會影響受影響個體的管理和治療

策略。 

 

家族性澱粉樣多發性神經病變的症狀和體徵 

家族性澱粉樣多發性神經病變(FAP)的特徵是異常澱粉樣蛋白在各種組織中沉

積，特別是在周圍神經中。FAP 的症狀和體徵可能因涉及的基因突變、疾病階

段和個體因素而異。以下是與 FAP 相關的一些常見症狀和體徵： 

周圍神經病變： 

感覺障礙：患者可能會感到四肢麻木、刺痛或感覺喪失，通常從下肢開始向上

發展。 

運動功能障礙：可能會出現虛弱和肌肉萎縮，導致協調、行走和執行精細運動

任務困難。 
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自主神經功能障礙：自主神經功能受損可表現為體位性低血壓（站立時血壓

低）、胃腸道紊亂、膀胱功能障礙和性功能障礙。 

心臟受累： 

心肌病：FAP 可影響心臟，導致心肌增厚和硬化（限制性心肌病）。這會導致

呼吸短促、疲勞、心悸和心力衰竭等症狀。 

心律失常：可能會出現不規則的心律，包括房顫、室性心律失常和傳導異常。 

眼部表現： 

玻璃體混濁：眼睛中澱粉樣蛋白的沉積會導致玻璃體液混濁，從而導致視力受

損和視覺障礙。 

青光眼：可能會導致眼內壓升高，如果不及時治療，可能會導致視力喪失。 

胃腸道受累： 

胃腸道紊亂：FAP 會影響胃腸道，導致腹瀉、便秘和吸收不良等症狀。 

吞嚥困難：由於肌肉無力和功能障礙，可能會出現吞嚥困難（吞嚥困難）。 

腎臟受累： 

腎功能障礙：在某些情況下，澱粉樣蛋白沉積物會影響腎臟，導致蛋白尿（尿

液中存在過量蛋白質）、腎功能不全，最終導致腎功能衰竭。 

需要注意的是，FAP 的症狀和體徵會隨著時間的推移而進展，嚴重程度和具體

表現可能因人而異。早期識別和診斷對於 FAP 的適當管理和治療至關重要。通

常需要進行全面的臨床評估，包括基因檢測和專業評估，以確認診斷並指導適

當的護理。 

 

家族性澱粉樣多發性神經病變的影像學研究 

在家族性澱粉樣多發性神經病變(FAP)中，可以使用各種影像學研究來幫助診斷

和評估疾病。以下是 FAP 中常用的一些成像方式： 

神經傳導研究(NCS)和肌電圖(EMG)： 

NCS 測量周圍神經的電活動和傳導速度，評估感覺和運動神經的功能。神經傳

導異常可能表明周圍神經病變，這是 FAP 的標誌。 

EMG 涉及將細針電極插入肌肉以記錄其電活動。它有助於評估肌肉功能、檢測

去神經支配以及評估 FAP 中運動神經受累的程度。 

磁共振成像(MRI)： 

MRI 掃描可以提供大腦、脊髓和周圍神經的詳細圖像。在 FAP 中，可以進行

MRI 以評估任何結構異常，例如神經擴大或壓迫，並排除神經病變的其他原

因。 

心臟成像： 

超聲心動圖：這種非侵入性成像技術使用超聲波來評估心臟的結構和功能。它

可以檢測心肌病的跡象，例如心壁增厚或心室功能受損。 

心臟 MRI：這種先進的成像模式可以提供有關心臟結構、功能和組織特徵的更

多詳細信息。它可以幫助評估 FAP 中心臟受累的存在和程度。 
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眼科檢查： 

檢眼鏡檢查：可以對視網膜和眼睛後部的其他結構進行視覺檢查，以評估玻璃

體混濁或與 FAP 相關的其他眼部異常。 

光學相干斷層掃描(OCT)：這種成像技術使用光波來創建視網膜的詳細橫截面

圖像。OCT 可以幫助評估視網膜層的完整性和厚度，並檢測與 FAP 相關的任何

異常。 

重要的是要注意，僅靠影像學檢查不能確診 FAP，但要與臨床評估、基因檢測

和其他診斷措施結合使用。具體成像方式的選擇取決於症狀、疑似受累區域和

患者個體特徵。影像學檢查結果的解釋應由在 FAP 評估方面經驗豐富的合格醫

療專業人員進行。 

 

家族性澱粉樣多發性神經病變的基因突變 

家族性澱粉樣多發性神經病變(FAP)是由轉甲狀腺素蛋白(TTR)基因突變引起

的。TTR 基因提供了產生一種叫做轉甲狀腺素蛋白的蛋白質的指令，這種蛋白

質主要在肝臟中產生，並參與甲狀腺激素和視黃醇（維生素 A）的運輸。 

TTR 基因的突變可導致異常轉甲狀腺素蛋白的產生，該蛋白具有錯誤折疊和聚

集的傾向。這些蛋白質聚集體，稱為澱粉樣蛋白原纖維，聚集在全身的各種組

織中，包括周圍神經、心臟、腎臟和胃腸道。周圍神經中澱粉樣原纖維的沉積

導致在 FAP 中觀察到的特徵性神經病。 

TTR 基因中超過 100 種不同的突變已被確定為導致 FAP。與 FAP 相關的最常見

突變是第 30 位氨基酸纈氨酸被甲硫氨酸取代（V30M 突變）。然而，還發現了

其他突變，例如第 43 位(A43G)和第 60 位(L60P)的替換等。 

TTR 基因的特定突變可以影響 FAP 的發病年齡、疾病進展速度和受影響的器

官。不同的突變可能具有不同程度的外顯率和表現力，導致受影響的個人和家

庭出現廣泛的臨床表現。 

可以進行基因檢測，包括分析一個人的 DNA，以確定導致 FAP 的特定 TTR 基

因突變。這種檢測可以幫助確診、確定遺傳模式，並指導受影響的個人及其家

人的遺傳諮詢。 

值得注意的是，由於 TTR 基因的新生突變，FAP 也可能在沒有已知家族史的情

況下偶發發生。 

 

家族性澱粉樣多發性神經病變的粒線體功能障礙 

家族性澱粉樣多發性神經病變（FAP），也稱為遺傳性轉甲狀腺素蛋白澱粉樣

變性，是一種罕見的遺傳性疾病，其特徵是異常澱粉樣蛋白沉積在各種組織和

器官中，包括周圍神經。雖然 FAP 的主要原因是轉甲狀腺素蛋白(TTR)基因突

變，導致錯誤折疊的 TTR 蛋白的產生，但粒線體功能障礙與該疾病的發病機制

有關。 

粒線體負責能量產生和維持細胞穩態。在 FAP 中，已在受澱粉樣蛋白沉積影響
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的周圍神經組織中觀察到粒線體功能障礙。研究表明，錯誤折疊的 TTR 蛋白在

粒線體中的積累會損害粒線體功能，導致能量產生減少和氧化應激增加。 

粒線體功能障礙導致 FAP 發生和進展的確切機制尚不完全清楚。然而，據信粒

線體功能受損和氧化應激可導致神經細胞損傷、炎症和細胞死亡，從而導致在

FAP 中觀察到的神經系統症狀和進行性周圍神經病變。 

鑑於 FAP 中粒線體功能障礙的參與，研究人員探索了旨在恢復粒線體功能和減

少氧化應激的潛在治療策略。這些包括使用粒線體靶向抗氧化劑和增強粒線體

生物發生和功能的化合物。然而，需要進一步研究以更好地了解 FAP 中粒線體

功能障礙的潛在機制，並開發針對該疾病這一方面的有效治療方法。 

 

家族性澱粉樣多發性神經病變的治療 

家族性澱粉樣多發性神經病變(FAP)的治療方法旨在控制症狀、減緩疾病進展並

改善患者的生活質量。具體的治療方案可能因個人症狀、疾病嚴重程度和涉及

的器官而異。以下是 FAP 管理中使用的一些常用方法： 

肝移植：肝移植是治療 FAP 最有效的方法。由於甲狀腺素運載蛋白(TTR)蛋白

主要在肝臟中產生，因此用健康的供體肝臟替換患者的肝臟可以阻止異常 TTR

蛋白的產生並減緩或防止進一步的疾病進展。肝移植在病程早期進行時，在發

生明顯器官損傷之前進行是最有效的。 

TTR 穩定劑：TTR 穩定劑是有助於防止 TTR 蛋白錯誤折疊和聚集的藥物，從

而減少澱粉樣原纖維的產生。批准用於治療 FAP 的兩種藥物是 Tafamidis 和

Diflunisal。這些藥物可以減緩疾病進展，並有助於改善神經系統症狀和生活質

量。 

對症管理：各種對症治療用於管理與 FAP 相關的特定症狀。這些可能包括： 

疼痛管理：可以開具止痛藥、非甾體抗炎藥(NSAID)或抗癲癇藥(AED)等藥物來

緩解疼痛。 

物理治療：物理治療和康復計劃可以幫助保持活動能力、提高肌肉力量和控制

步態異常。 

輔助設備：可能建議使用輔助設備，例如支架、矯形器或移動輔助設備，以支

持移動並降低跌倒的風險。 

自主神經功能障礙的對症治療：藥物或生活方式的改變可用於控制與自主神經

功能障礙相關的症狀，例如體位性低血壓、胃腸道紊亂和泌尿問題。 

支持性護理：提供支持性護理和滿足個人的特定需求對於管理 FAP 至關重要。

這可能涉及營養支持、心理支持、遺傳諮詢和疾病進展的定期監測。 

對於 FAP 患者來說，重要的是要接受多學科醫療保健專業人員團隊的護理，包

括神經學家、遺傳學家、肝病學家和其他專家，以確保全面的管理和個性化的

治療方法。 
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11.Hereditaryspasticparaplegia(遺傳性痙攣性下身麻痺) 

遺傳性痙攣性下身麻痺的歷史 

遺傳性痙攣性下身麻痺(HSP)是一組以下肢進行性無力和痙攣（僵硬）為特徵的

遺傳性疾病。以下是遺傳性痙攣性下身麻痺歷史的簡要概述： 

早期觀察：痙攣性截癱的症狀最早是在 19 世紀的醫學文獻中描述的。神經學家

注意到一些人主要在腿部出現進行性僵硬和無力，導致行走困難。 

分類與認識：20 世紀中葉，研究人員開始根據遺傳方式和臨床特點對遺傳性痙

攣性下身麻痺進行不同類型的分類。他們認識到 HSP 可以以常染色體顯性遺

傳、常染色體隱性遺傳或 X 連鎖方式遺傳。進一步的研究側重於了解所涉及的

潛在遺傳和分子機制。 

基因發現：隨著基因研究技術的進步，從 1990 年代開始就確定了幾個與 HSP

相關的基因。發現這些基因的突變在 HSP 的發展中發揮作用。迄今為止，已有

80 多個基因與不同類型的 HSP 相關，具有不同的遺傳模式和臨床表現。 

亞型和分類更新：隨著更多 HSP 遺傳原因的發現，分類系統不斷發展以納入新

發現的亞型。分類現在主要基於所涉及的特定基因突變，允許更精確的診斷和

遺傳諮詢。 

分子理解的進展：多年來，研究一直集中在闡明受 HSP 影響的分子途徑。這提

供了對維持脊髓和大腦中神經細胞的健康和完整性所涉及的特定蛋白質和細胞

過程的功能的見解。 

治療方法：目前，HSP 尚無治癒方法，治療主要集中在控制症狀和改善生活質

量上。這可能涉及物理治療、輔助裝置（例如，牙套、助行器）、緩解痙攣和

疼痛的藥物以及支持性護理。 

重要的是要注意，對 HSP 的研究正在進行中，並且不斷發現與該病症相關的新

基因。這種不斷擴展的知識有助於更好地了解疾病和未來靶向治療的潛力。 

建議 HSP 患者與在神經系統疾病管理方面經驗豐富的醫療保健專業人員密切合

作，以獲得適當的醫療護理和支持。 

 

遺傳性痙攣性下身麻痺的分類 

遺傳性痙攣性下身麻痺(HSP)是一組異質性遺傳疾病，其特徵是下肢進行性痙攣

和無力。HSP 的分類主要基於遺傳方式、臨床特徵和涉及的特定基因突變。以

下是遺傳性痙攣性下身麻痺的一般分類： 

純遺傳性痙攣性下身麻痺（純 HSP）： 

純 HSP 的特徵是主要影響下肢的痙攣和無力。 

沒有明顯的額外神經系統症狀或發現。 

根據遺傳模式和所涉及的特定基因突變，純 HSP 可進一步分為不同類型。 

複雜遺傳性痙攣性下身麻痺（複雜 HSP）： 

複雜 HSP 的特徵是下肢痙攣和無力，以及其他神經系統症狀或全身受累。 
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這些額外的特徵可能包括認知障礙、共濟失調（缺乏協調）、癲癇發作、周圍

神經病變、視神經病變、智力障礙或其他神經系統表現。 

複雜的 HSP 可能與各種基因突變有關，並可能具有不同的遺傳模式。 

痙攣性截癱伴薄胼胝體（SPG11 相關 HSP）： 

SPG11 相關 HSP 是 HSP 的一種特殊亞型，其特徵是下肢痙攣和無力，同時胼

胝體變薄，胼胝體是連接兩個大腦半球的結構。 

該亞型與 SPG11 基因突變有關。 

X 連鎖遺傳性痙攣性下身麻痺（X 連鎖 HSP）： 

X-LinkedHSP 是 HSP 的一種亞型，以 X-linked 隱性方式遺傳。 

它主要影響男性，儘管女性也可能是攜帶者。 

X-LinkedHSP 可由 SPG1(L1CAM)、SPG2(PLP1)等基因突變引起。 

常染色體顯性遺傳性痙攣性下身麻痺(AD-HSP)： 

AD-HSP 是 HSP 的一種亞型，以常染色體顯性遺傳模式遺傳。 

多個基因與 AD-HSP 相關，包括 SPG4(SPAST)、SPG3A(ATL1)、SPG6(NIPA1)

等。 

常染色體隱性遺傳性痙攣性下身麻痺(AR-HSP)： 

AR-HSP 是 HSP 的一種亞型，以常染色體隱性模式遺傳。 

幾個基因與 AR-HSP 相關，包括 SPG7(paraplegin)、SPG15(ZFYVE26)、

SPG21(MASP1)等。 

重要的是要注意，隨著通過基因研究發現新基因和亞型，HSP 的分類在不斷發

展。基因檢測和諮詢對於 HSP 的準確診斷和分類至關重要，因為它可以幫助指

導患者管理並為家庭成員提供有關遺傳模式和潛在風險的信息。 

 

遺傳性痙攣性下身麻痺的症狀和體徵 

遺傳性痙攣性下身麻痺(HSP)的特徵是下肢進行性痙攣和無力。症狀和體徵可能

因具體亞型和個體特徵而異，但 HSP 的共同特徵包括： 

痙攣：這是 HSP 的標誌性症狀，其特徵是腿部肌肉張力增加和僵硬。它會導致

行走困難和僵硬、笨拙的步態。 

無力：肌肉無力，尤其是下肢無力，是 HSP 的另一個顯著特徵。它會影響抬起

腳的能力，導致“腳下垂”並使行走變得困難。 

反射亢進：在 HSP 中通常會觀察到反射增強，例如膝跳反射（髕骨反射）增

強。 

陣攣：陣攣是一種有節奏的、不自主的肌肉收縮，是對拉伸的反應。它可能存

在於 HSP 中，特別是在腳踝中。 

肌肉萎縮：隨著時間的推移，由於缺乏使用和運動神經元退化，下肢的肌肉可

能會逐漸變弱變小（萎縮）。 

步態障礙：HSP 可引起各種步態異常，包括痙攣性步態、腿部僵硬、腳尖行

走、平衡困難和跌倒傾向。 
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感覺異常：一些 HSP 患者可能會出現感覺變化，例如對疼痛、溫度或振動的敏

感性降低。 

泌尿系統症狀：在某些情況下，HSP 患者可能會出現尿急、尿頻或膀胱控制困

難。 

其他神經系統特徵：根據 HSP 的特定亞型，個體可能會出現其他神經系統體徵

和症狀，例如認知障礙、周圍神經病變、視神經病變、共濟失調（缺乏協調）

或癲癇發作。 

重要的是要注意，症狀的嚴重程度和進展在患有 HSP 的個體之間可能存在很大

差異，即使在同一亞型中也是如此。有些人可能患有輕微的疾病，只有輕微的

殘疾，而其他人可能會在行動和日常活動方面出現嚴重障礙。基因檢測和臨床

評估對於確認診斷和確定每個病例的特定 HSP 亞型是必要的。 

 

遺傳性痙攣性下身麻痺影像學研究 

在遺傳性痙攣性下身麻痺(HSP)的診斷和評估中，各種影像學研究有助於評估大

腦和脊髓是否存在任何結構異常。以下是 HSP 中常用的一些成像方式： 

磁共振成像(MRI)：MRI 是 HSP 中最常用的成像技術。它提供大腦、脊髓和周

圍結構的詳細圖像。MRI 可以幫助識別可能導致症狀的任何結構異常或病變。

它還可以幫助排除具有類似表現的其他情況。 

脊髓成像：脊髓 MRI 特別側重於評估脊髓是否有任何異常或病變。它可以幫助

確定是否存在任何壓迫、萎縮或其他可能導致 HSP 中出現的痙攣和虛弱的結構

變化。 

擴散張量成像(DTI)：DTI 是一種先進的 MRI 技術，可評估大腦和脊髓中白質

束的完整性。它可以提供有關神經纖維的微觀結構完整性和連接性的信息。

DTI 可用於評估皮質脊髓束的完整性，皮質脊髓束通常在 HSP 中受到影響，導

致痙攣和無力。 

磁共振波譜(MRS)：MRS 是一種專門的 MRI 技術，可提供有關組織生化成分的

信息。它可以幫助評估 HSP 患者大腦和脊髓的代謝變化，並提供對潛在病理生

理學的見解。 

電腦斷層掃描(CT)掃描：CT 掃描不太常用於 HSP 的評估，但可用於特定病

例。CT 掃描提供骨骼結構的詳細圖像，可以幫助評估脊柱的任何結構異常或變

化。 

重要的是要注意，僅憑影像學檢查無法明確診斷 HSP。診斷通常基於臨床症

狀、基因檢測和影像學發現的組合。影像學研究在評估任何結構異常和提供有

關大腦和脊髓受影響區域的範圍和位置的額外信息方面起著支持作用。 

 

遺傳性痙攣性下身麻痺的基因突變 

遺傳性痙攣性下身麻痺(HSP)是一種遺傳異質性疾病，這意味著它可能由各種基

因突變引起。迄今為止，已有超過 80 種不同的基因與 HSP 相關。這些基因在
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神經元的正常功能中發揮作用，特別是在負責下肢運動功能的皮質脊髓束的發

育、維持和功能中發揮作用。以下是一些通常與 HSP 相關的基因： 

SPAST(SPG4)：SPAST 基因突變是常染色體顯性 HSP 的最常見原因。SPG4 相

關的 HSP 佔病例的很大比例。SPAST 基因編碼 spastin，一種參與微管動力學

的蛋白質。 

ATL1(SPG3A)：ATL1 基因突變導致常染色體顯性 HSP。ATL1 基因編碼

atlastin-1，一種參與內質網膜融合的蛋白質。 

REEP1(SPG31)：REEP1 基因突變導致常染色體顯性 HSP。REEP1 基因編碼受

體表達增強蛋白 1，它在內質網網絡的形成和維持中發揮作用。 

SPG11：SPG11 基因的突變與常染色體隱性 HSP 相關，通常以復雜的疾病形式

和額外的神經系統症狀為特徵。SPG11 基因參與調節內溶酶體運輸。 

SPG7：SPG7 基因突變會導致一種常染色體隱性 HSP，稱為 SPG7 相關 HSP。

SPG7 基因編碼 paraplegin，它參與粒線體蛋白質質量控制。 

SPG15(ZFYVE26)：ZFYVE26 基因突變導致常染色體隱性 HSP。ZFYVE26 基

因參與內體區室的運輸和調節。 

這些只是與 HSP 相關的眾多基因中的幾個例子。每個基因突變都會導致神經元

功能和結構的特定改變，最終導致下肢痙攣和無力的特徵性症狀。基因檢測對

於確認診斷和識別 HSP 患者的特定基因突變至關重要。 

 

遺傳性痙攣性下身麻痺的粒線體功能障礙 

遺傳性痙攣性下身麻痺(HSP)是一組遺傳性神經系統疾病，其特徵是下肢進行性

僵硬和無力。雖然 HSP 的主要遺傳原因是涉及神經元功能和軸突運輸的各種基

因的突變，但粒線體功能障礙與該疾病的發病機制有關。 

粒線體是重要的細胞器，負責通過氧化磷酸化和各種細胞過程（包括鈣穩態和

細胞凋亡）產生能量。在 HSP 中，已在受影響的神經元和軸突中觀察到粒線體

功能障礙。研究表明 HSP 患者的粒線體形態異常、粒線體動力學受損、粒線體

呼吸減少和氧化應激增加。 

粒線體功能障礙導致 HSP 發生和發展的確切機制尚不完全清楚。然而，據信受

影響的神經元中能量產生受損和氧化應激增加可導致軸突變性和神經元細胞死

亡，從而導致在 HSP 中觀察到的特徵性運動症狀。 

HSP 中的粒線體功能障礙表明，針對粒線體功能和減少氧化應激的治療策略可

能是有益的。這些可能包括使用粒線體靶向抗氧化劑、增強粒線體生物合成和

功能的化合物，或旨在恢復粒線體動力學和質量控制的方法。 

需要進一步研究以更好地了解將粒線體功能障礙與 HSP 聯繫起來的具體分子機

制，並開發針對該疾病這一方面的有效治療方法。 

 

遺傳性痙攣性下身麻痺的治療 

遺傳性痙攣性下身麻痺(HSP)的治療側重於控制症狀、改善活動能力以及提高受
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此病症影響的個人的生活質量。雖然目前沒有治癒 HSP 的方法，但可以採用多

種方法和干預措施來解決特定症狀並提供支持。以下是 HSP 中常用的一些治療

方案： 

物理療法：物理療法在管理 HSP 中起著至關重要的作用。它涉及提高力量、柔

韌性、平衡性和機動性的練習和技巧。物理治療師可以製定個性化的治療計劃

並推薦輔助設備，例如支架、助行器或手杖，以增強活動能力並降低跌倒的風

險。 

職業治療：職業治療側重於最大限度地提高日常活動的獨立性。職業治療師可

以提供策略和適應性設備來幫助 HSP 患者管理日常生活活動，例如穿衣、洗澡

和進食。 

藥物：可以開具藥物來控制與 HSP 相關的特定症狀。例如，肌肉鬆弛劑或抗痙

攣藥物可以幫助緩解肌肉僵硬並減少痙攣。還可以開止痛藥來控制與 HSP 相關

的任何不適或疼痛。 

輔助設備：各種輔助設備可以改善 HSP 患者的活動能力並提高生活質量。這些

可能包括矯形器，例如踝足矯形器(AFO)或膝踝足矯形器(KAFO)，以提供支撐

並提高步行能力。還可以根據個人需要推薦助行器，如手杖、助行器或輪椅。 

遺傳諮詢：遺傳諮詢對於受 HSP 影響的個人和家庭至關重要。它可以提供有關

特定基因突變、遺傳模式以及將疾病傳遞給後代的可能性的信息。遺傳諮詢師

可以提供有關計劃生育選擇的指導，並討論可用的基因檢測。 

症狀管理：可以採用其他療法來解決與 HSP 相關的特定症狀。這可以包括針對

有言語或吞嚥困難的個人的言語治療，或心理支持以幫助個人和家庭應對慢性

病患者的情緒和心理影響。 

對於 HSP 患者來說，與包括神經科醫生、物理治療師、職業治療師和遺傳諮詢

師在內的多學科醫療保健專業人員團隊密切合作，以製定適合其特定需求的綜

合治療計劃非常重要。定期監測和隨訪預約對於跟踪疾病進展和根據需要調整

治療策略至關重要。 
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12.Huntingtondisease(又稱 Huntington'schorea)(亨丁頓氏舞蹈症) 

亨丁頓氏舞蹈症的歷史 

亨丁頓氏舞蹈症(HD)是一種遺傳性神經退行性疾病，會影響中樞神經系統。下

面簡單介紹一下亨丁頓氏舞蹈症的認識和發現史： 

1872 年：美國醫生喬治·亨廷頓在醫學雜誌《醫學與外科報導》上發表的題為

《論舞蹈病》的醫學論文中首次描述了該病的症狀和進展。 

1918 年：英國醫生 J.M.S.Pearce 提出了與亨丁頓氏舞蹈症的遺傳聯繫，他觀察

了這種疾病在家族內幾代人之間的遺傳性質。 

1983 年：發現亨丁頓氏舞蹈症的遺傳標記，取得重大突破。由 JamesGusella 和

MarcyMacDonald 領導的一組科學家確定了導致 HD 的突變基因位於 4 號染色體

短臂上。這一發現允許進行基因檢測並證實了該疾病的遺傳基礎。 

1993 年：確定了導致亨丁頓氏舞蹈症的基因突變。在亨廷頓(HTT)基因中發現

了 CAG（胞嘧啶-腺嘌呤-鳥嘌呤）的擴展三核苷酸重複序列。HTT 基因為亨廷

頓蛋白的產生提供指導，擴展的 CAG 重複序列導致產生突變的有毒形式的蛋

白質。 

1990 年代至今：基因檢測的進步使準確診斷亨廷頓舞蹈症成為可能，並通過分

析 HTT 基因中 CAG 重複的數量來確定個體患病的風險。 

研究繼續加深我們對亨丁頓氏舞蹈症潛在機制的理解，包括突變亨廷頓蛋白導

致神經變性的過程。努力的重點是開發潛在的治療方法，以減緩疾病的進展、

緩解症狀並最終找到治癒方法。 

今天，沒有治癒亨廷頓氏病的方法，治療主要集中在控制症狀和提供支持性護

理上。藥物治療、物理治療、職業治療、言語治療和心理支持通常用於解決與

HD 相關的運動、認知和精神症狀。遺傳諮詢對於受亨廷頓舞蹈症影響的個人

和家庭了解遺傳模式並就計劃生育和基因檢測做出明智的決定至關重要。 

 

亨丁頓氏舞蹈症的分類 

亨丁頓氏舞蹈症(HD)可根據多種因素進行分類，包括發病年齡、遺傳模式和臨

床特徵。以下是亨丁頓氏舞蹈症的主要分類： 

發病年齡： 

成人發病 HD：這是最常見的 HD 形式，其症狀通常出現在 30 至 50 歲之間。 

青少年發病 HD：在極少數情況下，症狀會在 20 歲之前出現，稱為青少年發病

HD。與成人發病的 HD 相比，這種形式進展更快，並且通常具有明顯的臨床特

徵。 

繼承模式： 

常染色體顯性遺傳：亨廷頓舞蹈症以常染色體顯性遺傳模式遺傳，這意味著受

影響個體的孩子有 50%的機會遺傳突變基因並患上該病。 

臨床表現： 
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運動型 HD：這種形式的特徵是明顯的運動症狀，包括舞蹈病（不自主的抽搐

運動）、僵硬以及協調和平衡困難。 

非運動型 HD：一些人可能在運動症狀之前或同時出現主要的非運動症狀，例

如認知障礙、精神障礙（包括抑鬱、焦慮和易怒）和行為改變。 

基因分類： 

具有中間等位基因的 HD：一些人可能在 HTT 基因中具有中間範圍的 CAG 重

複（27 到 35 次重複），這不會導致 HD，但與出現運動症狀或細微認知變化的

小風險相關。 

HD 樣症候群：有一些罕見的遺傳病類似於 HD，但是由 HTT 基因以外的基因

突變引起的，例如 HDL2（亨丁頓氏舞蹈症樣 2）和 HDL4（亨丁頓氏舞蹈症樣

4）。 

值得注意的是，這些分類有助於理解亨丁頓氏舞蹈症的不同表現和特徵。然

而，潛在的基因突變和臨床表現可能因人而異，導致一系列症狀和疾病進展。

基因檢測和臨床評估在準確診斷和分類亨丁頓氏舞蹈症患者及其家人方面發揮

著至關重要的作用。 

 

亨丁頓氏舞蹈症的症狀和體徵 

亨丁頓氏舞蹈症(HD)是一種進行性神經退行性疾病，會影響個體身體、認知和

精神功能的各個方面。亨丁頓氏舞蹈症的症狀和體徵可分為幾類： 

運動症狀： 

舞蹈病：不自主、隨機和急促的運動，通常影響面部、四肢和軀幹。這些動作

可能表現為抽搐或坐立不安。 

僵硬：肌肉的僵硬和阻力，導致運動範圍縮小和運動困難。 

運動遲緩：自主運動緩慢，導致啟動和執行運動任務的能力延遲或降低。 

協調受損：平衡、精細運動技能和協調方面的困難，導致笨拙和需要精確度的

活動出現問題。 

認知症狀： 

記憶力減退：短期記憶力減退以及信息回憶和保留困難。 

執行功能障礙：計劃、組織、決策和解決問題的問題。 

注意力受損：難以在任務之間保持注意力、集中註意力和轉移注意力。 

思維減慢：處理速度和認知處理速度降低。 

精神症狀： 

抑鬱：持續感到悲傷、絕望，對以前喜歡的活動失去興趣或樂趣。 

焦慮：過度擔心、煩躁不安，以及不安或恐懼的感覺。 

易怒和攻擊性：頻繁的情緒波動、易怒、暴怒和攻擊性行為。 

精神病：妄想、幻覺和對現實的感知受損。 

行為改變： 

社交退縮：對社交互動的興趣降低，社交接觸的發起減少和社交孤立。 
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冷漠：失去動力，對活動缺乏興趣或熱情，主動性下降。 

衝動：難以控制衝動，導致衝動的行動或行為。 

其他症狀： 

言語和吞嚥困難：言語不清、音質改變、發音困難和吞嚥困難。 

體重減輕：由於能量消耗增加以及進食和營養困難而導致體重意外減輕。 

睡眠障礙：失眠、睡眠模式紊亂、白天嗜睡和睡眠時運動增加。 

重要的是要注意症狀的表現和進展可能因亨丁頓氏舞蹈症患者而異。發病年

齡、疾病進展速度和特定症狀嚴重程度可能不同。如果您或您認識的人正在經

歷這些與亨丁頓氏舞蹈症相關的症狀，那麼尋求醫學評估和基因檢測以進行準

確診斷和適當管理至關重要。 

 

亨丁頓氏舞蹈症的圖像研究 

圖像研究在亨丁頓氏舞蹈症(HD)的診斷和監測中發揮著重要作用。以下是 HD

中使用的主要成像研究類型： 

磁共振成像(MRI)： 

MRI 掃描可提供大腦結構的詳細圖像，並可檢測與 HD 相關的變化。 

萎縮：隨著疾病的進展，MRI 可以顯示特定大腦區域（例如紋狀體（尾狀核和

殼核））的收縮和體積減少。 

擴大的腦室：由於周圍腦組織的損失，腦室，大腦內充滿液體的空間，可能會

顯得擴大。 

白質變化：MRI 可以檢測到白質束的異常，白質束負責在不同大腦區域之間傳

輸信號。 

功能磁共振成像(fMRI)： 

fMRI 通過檢測響應特定任務或刺激的血流量和氧合作用的變化來測量大腦活

動。 

fMRI 可以幫助評估 HD 患者的大腦功能，並檢測與健康人相比的異常激活模

式。 

它可以深入了解不同的大腦區域如何受到疾病的影響以及功能連接如何改變。 

正電子發射斷層掃描(PET)掃描： 

PET 掃描使用放射性示踪劑來測量大腦新陳代謝和血流量，提供有關大腦功能

的信息。 

在 HD 中，PET 掃描可以顯示特定大腦區域（尤其是紋狀體和額葉皮層）的葡

萄糖代謝下降。 

PET 成像還有助於將 HD 與具有類似症狀的其他神經退行性疾病區分開來。 

單光子發射電腦斷層掃描(SPECT)： 

SPECT 掃描使用放射性示踪劑來測量血流量和大腦活動。 

SPECT 成像可以證明紋狀體和 HD 中其他受影響的大腦區域的血流減少。 

這些影像學研究有助於確認亨丁頓氏舞蹈症的診斷、評估疾病進展以及監測潛
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在治療的效果。它們提供了有關與疾病相關的大腦結構和功能變化的寶貴信

息，有助於了解潛在的病理學並指導患者管理。重要的是要諮詢專門從事 HD

的醫療保健專業人員，以確定最適合每個病例的成像方式和解釋。 

 

亨丁頓氏舞蹈症的遺傳突變 

亨丁頓氏舞蹈症(HD)是由亨廷頓(HTT)基因中的特定基因突變引起的。該突變

涉及 HTT 基因中胞嘧啶-腺嘌呤-鳥嘌呤(CAG)三核苷酸重複序列的異常擴增。

CAG 重複的正常範圍在 10 到 35 之間，但在患有 HD 的個體中，這個重複序列

超出了正常範圍。 

擴展的 CAG 重複導致產生一種異常形式的亨廷頓蛋白，稱為突變亨廷頓蛋白

(mHTT)。mHTT 蛋白對腦細胞具有毒性作用，特別是在基底神經節和皮質中，

導致在 HD 中觀察到的進行性神經變性。 

CAG 重複擴增的長度與 HD 症狀的發病年齡和嚴重程度相關。CAG 重複次數

少於 40 次的個體通常發病較晚且病情較輕，稱為遲發性或成人發病 HD。那些

有 40 個或更多 CAG 重複的人通常有更早的發病和更嚴重的疾病形式。在極少

數情況下，具有 60 個或更多 CAG 重複的個體可能會發展為青少年發病的

HD，該症狀會在 20 歲之前出現。 

HTT 基因突變遵循常染色體顯性遺傳模式。這意味著受影響的個體有 50%的機

會將突變基因傳遞給他們的每個孩子。因此，HD 可以遺傳自受影響的父母，

也可以由於 HTT 基因的新突變而自發發生。 

基因檢測，例如 DNA 分析，可以檢測 HTT 基因中是否存在擴展的 CAG 重複

序列。該測試用於確認 HD 的診斷，預測高危個體患該病的可能性，並為計劃

生育和遺傳諮詢提供信息。 

需要注意的是，CAG 重複的擴增是 HD 的主要遺傳原因，但其他遺傳和環境因

素可能會影響疾病的發病年齡和進展。正在進行的研究旨在更好地了解突變的

機制，並開發針對亨廷頓氏病潛在遺傳缺陷的潛在治療方法。 

 

亨丁頓氏舞蹈症的粒線體功能障礙 

亨丁頓氏舞蹈症(HD)是一種遺傳性神經退行性疾病，其特徵是大腦中神經元的

進行性喪失，尤其是基底神經節中的神經元。雖然 HD 的主要原因是亨廷頓蛋

白(HTT)基因的突變，這會導致突變亨廷頓蛋白的產生，但粒線體功能障礙與

該疾病的發病機制有關。 

研究表明 HD 存在多種粒線體異常，包括粒線體生物能量學受損、粒線體動力

學改變、粒線體質量控制機制破壞和氧化應激增加。這些功能障礙被認為有助

於 HD 的神經退行性過程。 

HD 粒線體功能障礙的一個關鍵方面是能量產生受損。粒線體在產生三磷酸腺

苷(ATP)（細胞的能量貨幣）方面起著至關重要的作用。在 HD 中，粒線體

ATP 生成減少，這會導致能量不足和細胞功能受損。 
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涉及粒線體融合、裂變和運輸過程的粒線體動力學在 HD 中也被破壞。研究表

明 HD 細胞和動物模型中粒線體形態異常和粒線體運動受損。這些缺陷會損害

健康粒線體在神經元中的分佈，並損害細胞功能。 

此外，在 HD 中觀察到氧化應激增加，這可能是由粒線體功能障礙引起的。突

變的亨廷頓蛋白和功能失調的粒線體會產生活性氧(ROS)，導致蛋白質、脂質

和 DNA 等細胞成分發生氧化損傷。氧化應激可進一步加劇粒線體功能障礙並

導致神經元變性。 

雖然將粒線體功能障礙與 HD 發病機制聯繫起來的確切機制仍在研究中，但很

明顯，恢復粒線體功能和減少氧化應激具有作為治療策略的潛力。針對粒線體

生物發生、增強粒線體質量控制機制和調節粒線體動力學的方法在臨床前研究

中顯示出前景，並可能為未來的治療發展提供途徑。 

然而，值得注意的是，粒線體功能障礙只是 HD 複雜病理學的一個方面，還需

要更多的研究來充分了解它對疾病的貢獻並製定有效的治療干預措施。 

 

亨丁頓氏舞蹈症的治療 

目前，亨廷頓舞蹈症(HD)尚無治癒方法，但有多種治療方法旨在控制症狀並改

善患者的生活質量。HD 的治療計劃通常根據每位患者的具體需求和症狀量身

定制，可能涉及涉及神經科醫生、精神病醫生、物理治療師、職業治療師和其

他醫療保健專業人員的多學科方法。以下是 HD 的一些常見治療策略： 

藥物： 

Tetrabenazine 和 Deutetrabenazine：這些藥物通過消耗大腦中的多巴胺來幫助減

少舞蹈症，舞蹈病是 HD 的主要運動症狀之一。 

抗精神病藥物：某些抗精神病藥物可能會被開處方以幫助控制精神症狀，例如

精神病、攻擊性和易怒。 

抗抑鬱藥和抗焦慮藥：這些藥物可用於解決與 HD 相關的抑鬱和焦慮症狀。 

物理和職業治療： 

物理治療旨在保持活動能力、改善平衡和控制運動困難。 

職業治療側重於保持日常活動獨立性、適應運動技能變化和提高生活質量的策

略。 

言語和吞嚥治療： 

隨著疾病的進展，言語治療可以幫助患有 HD 的人提高他們的言語清晰度、吞

嚥能力和溝通技巧。 

支持性護理： 

營養和飲食：均衡的飲食和充足的營養對於維持整體健康和控制體重減輕或吞

嚥困難至關重要。 

輔助設備：輔助設備，例如助行器或自適應工具，可以幫助 HD 患者保持獨立

並更輕鬆地進行日常活動。 

心理和社會支持：HD 會對心理健康和社會福祉產生重大影響。為患者及其家
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人提供的支持小組、諮詢和資源可以提供情感支持和應對策略。 

實驗療法： 

幾項正在進行的臨床試驗和研究正在研究 HD 的潛在疾病緩解治療和症狀管理

方法。這些可能包括基因療法、神經保護劑和旨在改變潛在疾病過程的靶向療

法。 

對於 HD 患者及其家人而言，與知識淵博的醫療團隊密切合作以製定滿足其特

定需求的綜合治療計劃至關重要。隨著疾病的進展，通常需要定期監測和調整

治療方法。還建議受影響的個人及其家人進行遺傳諮詢，以了解 HD 的遺傳方

面並就計劃生育做出明智的決定。 
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13.Infantile-OnsetAscendingHereditarySpasticParalysis,IAHSP(嬰兒

型上行性遺傳性痙攣性麻痺) 

嬰兒型上行性遺傳性痙攣性麻痺的歷史 

嬰兒型上行性遺傳性痙攣性麻痺(IAHSP)是一種罕見的遺傳性疾病，其特徵是下

肢進行性肌肉無力和僵硬，導致行走困難和其他運動障礙。以下是 IAHSP 歷史

的簡要概述： 

1893 年，一位名叫莫里斯·隆德的法國神經學家在醫學文獻中首次描述了

IAHSP。他報告了一個小孩子腿部進行性無力和痙攣的病例，從嬰儿期開始，

逐漸向上發展，累及上肢和身體其他部位。Londe 在法語中將這種情況稱為

“paraplegie spasmodique ascendante familiale”，意思是“家族性上行性痙攣性

截癱”。 

在接下來的幾年中，醫學文獻中報導了其他幾例 IAHSP 病例，進一步擴大了對

該疾病的臨床特徵和遺傳模式的理解。然而，直到 20 世紀後期，IAHSP 的遺

傳基礎才被闡明。 

1993 年，由 Finkenstedt 及其同事領導的一項具有里程碑意義的研究確定了與

IAHSP 相關的基因突變。他們發現這種疾病是由 SPG4 基因（也稱為 SPAST 基

因）突變引起的。該基因編碼一種叫做 spastin 的蛋白質，它參與神經細胞微管

的調節。SPG4 基因突變導致 spastin 功能障礙，導致 IAHSP 中出現的特徵性運

動障礙。 

自發現基因突變以來，已經進行了進一步的研究以了解 IAHSP 的潛在機制並探

索潛在的治療方案。然而，目前還沒有治癒 IAHSP 的方法，治療主要集中在控

制症狀和改善受影響個體的生活質量上。 

IAHSP 的歷史突出了在理解疾病的遺傳基礎方面取得的進展，並為正在進行的

研究和未來潛在療法的開發奠定了基礎。 

 

嬰兒型上行性遺傳性痙攣性麻痺的分類 

嬰兒型上行性遺傳性痙攣性麻痺(IAHSP)，也稱為 Strümpell-Lorrain 症候群或遺

傳性痙攣性下身麻痺 4 型(HSP4)，被歸類為遺傳性痙攣性下身麻痺(HSP)的亞

型。HSP 是一組以下肢進行性無力和痙攣（肌肉僵硬）為特徵的遺傳性疾病，

由上運動神經元的退化或功能障礙引起。 

IAHSP 被明確歸類為純 HSP 形式，這意味著它主要影響下肢，而其他身體系統

沒有明顯參與。它以常染色體顯性遺傳方式遺傳，這意味著受影響的人有 50%

的機會將這種情況傳給他們的每個孩子。 

IAHSP 的分類基於其臨床特徵、基因突變和遺傳方式。重要的是要注意 HSP 是

一種遺傳異質性疾病，HSP 的不同亞型可能具有重疊的臨床特徵。然而，特定

基因突變的鑑定可以幫助區分不同的亞型。 
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與 IAHSP 相關的最常見基因突變是 SPG4 基因突變，也稱為 SPAST 基因。還

報導了與 IAHSP 相關的其他罕見基因突變，例如 SPG3A、SPG31 和 SPG7 基

因突變。這些突變破壞了參與神經元細胞過程的蛋白質的正常功能，導致在

IAHSP 中觀察到的特徵性運動症狀。 

重要的是要諮詢醫學專家或遺傳專家，以便對嬰兒型發病的上行性遺傳性痙攣

性麻痺進行全面評估和準確分類，因為基因檢測和研究的進一步發展可能會在

未來完善分類。 

 

嬰兒型上行性遺傳性痙攣性麻痺的症狀和體徵 

嬰兒型上行性遺傳性痙攣性麻痺(IAHSP)，也稱為 Strümpell-Lorrain 症候群或 4

型遺傳性痙攣性下身麻痺(HSP4)，具有特定的症狀和體徵。這些可能包括： 

進行性痙攣：IAHSP 的標誌性症狀是進行性痙攣，指的是肌肉僵硬和肌張力增

加。這種痙攣主要影響下肢，導致行走困難、步態異常和肌肉抵抗力增加。 

肌肉無力：與痙攣一樣，肌肉無力是 IAHSP 的一個共同特徵。無力通常從下肢

開始，隨著病情的發展可能會累及上肢。肌肉無力會導致行動不便和運動協調

困難。 

巴賓斯基徵：巴賓斯基徵的存在是 IAHSP 的特徵。這個標誌是指當腳底受到刺

激時，大腳趾向上伸展，其他腳趾呈扇形展開。它是上運動神經元功能障礙的

指徵。 

反射亢進：IAHSP 通常表現為反射亢進，這意味著諸如膝跳反射之類的反射被

誇大了。這是上運動神經元功能障礙的另一種表現。 

陣攣：陣攣的特徵是有節奏的肌肉收縮和放鬆，可能發生在 IAHSP 患者身上。

它通常在腳踝處觀察到，並且可能由某些運動或刺激引起。 

發育遲緩：在某些情況下，患有 IAHSP 的人可能會出現發育遲緩，特別是在運

動里程碑方面，例如坐著、站立和行走。發育遲緩的嚴重程度因受影響的個體

而異。 

重要的是要注意，IAHSP 的症狀和體徵在受影響的個體中的嚴重程度和進展可

能會有所不同。此外，症狀的存在和嚴重程度也可能受到特定基因突變和其他

個體因素的影響。諮詢醫療保健專業人士或遺傳專家對於準確診斷和管理小兒

起病的上行性遺傳性痙攣性麻痺至關重要。 

 

嬰兒型上行性遺傳性痙攣性麻痺的影像學研究 

嬰兒型上行性遺傳性痙攣性麻痺(IAHSP)主要根據臨床表現和基因檢測進行診

斷。然而，某些影像學檢查可能有助於支持診斷和評估受累程度。可以使用以

下成像方式： 

磁共振成像(MRI)：MRI 是評估疑似 IAHSP 患者最常用的成像方式。它提供了

大腦和脊髓的詳細圖像，可以評估結構異常。在 IAHSP 中，MRI 可能會揭示諸

如胼胝體（連接大腦兩個半球的結構）變薄、大腦萎縮（收縮）和脊髓異常等
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特徵。 

擴散張量成像(DTI)：DTI 是一種先進的 MRI 技術，可測量水分子在大腦白質

束中的擴散情況。它提供有關神經纖維完整性和連通性的信息。DTI 有助於檢

測與 IAHSP 相關的白質束異常，例如纖維密度降低或纖維方向改變。 

肌電圖(EMG)和神經傳導研究(NCS)：雖然 EMG 和 NCS 本身不是影像學研

究，但它們是電生理學測試，可用於評估神經和肌肉的功能。在 IAHSP 中，這

些測試可能會揭示周圍神經病變的跡象，例如神經傳導速度異常或肌肉去神經

支配。 

重要的是要注意，僅靠影像學研究不足以診斷 IAHSP，它們通常與臨床發現和

基因檢測結合使用以進行綜合評估。根據個人的症狀、臨床表現和醫療保健提

供者的偏好，訂購的特定影像學檢查可能會有所不同。 

 

嬰兒型上行性遺傳性痙攣性麻痺的基因突變 

嬰兒型上行性遺傳性痙攣性麻痺(IAHSP)與 ALS2 基因突變有關。ALS2 基因提

供了生成 alsin 蛋白的指令，該蛋白參與神經細胞的維持和功能。ALS2 基因的

突變破壞了 alsin 蛋白的正常功能，導致 IAHSP 的發展。 

IAHSP 以常染色體隱性遺傳方式遺傳，這意味著受影響的個體必須繼承突變的

ALS2 基因的兩個拷貝，每個拷貝來自父母雙方。IAHSP 中的 ALS2 基因突變

在其特定位置和影響上可能會有所不同，從而導致病情的嚴重程度和表現出現

一些差異。 

基因檢測，如 DNA 測序或靶向基因組檢測，可用於檢測 ALS2 基因的突變並確

認 IAHSP 的診斷。還建議有 IAHSP 家族史的個人或考慮生育孩子的個人進行

遺傳諮詢，因為它可以提供有關遺傳模式和傳遞該病症的風險的信息。 

 

嬰兒型上行性遺傳性痙攣性麻痺的粒線體功能障礙 

嬰兒型上行性遺傳性痙攣性麻痺(IAHSP)，也稱為 Strümpell-Lorrain 綜合徵，是

一種罕見的遺傳性疾病，其特徵是下肢進行性無力和痙攣。雖然 IAHSP 主要涉

及上運動神經元的功能障礙，但粒線體功能障礙也與該疾病有關。 

幾項研究報告了 IAHSP 中粒線體異常的證據，表明在該病症的發病機制中具有

潛在作用。這些異常包括粒線體形態缺陷、粒線體功能受損和粒線體動力學改

變。 

一項研究確定了來自 IAHSP 個體的成纖維細胞中的粒線體片段化和異常分佈。

這些粒線體異常可能會影響細胞的能量產生和整體功能。 

此外，在 IAHSP 中觀察到粒線體呼吸鏈複合物的改變。這些複合體負責產生

ATP，即細胞的能量貨幣。這些複合物的功能障礙會導致能量不足和細胞功能

受損。 

此外，IAHSP 中還報導了粒線體動力學的紊亂，包括粒線體融合和裂變受損。

適當的粒線體動力學對於維持粒線體健康和功能至關重要。動力學中斷可導致
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粒線體更新缺陷和受損粒線體的積累，進一步導致細胞功能障礙。 

粒線體功能障礙導致 IAHSP 發病機制的確切機制尚不完全清楚。能量產生受

損、氧化應激增加和細胞功能受損可能在疾病的發展和進展中發揮作用。 

雖然目前沒有針對 IAHSP 粒線體功能障礙的特定治療方法，但旨在改善粒線體

功能和減少氧化應激的療法可能具有潛力。這些可能包括抗氧化劑補充、促進

粒線體生物發生和增強粒線體質量控制機制等方法。然而，需要進一步的研究

來闡明 IAHSP 中特定的粒線體缺陷並製定有針對性的治療干預措施。 

 

嬰兒型上行性遺傳性痙攣性麻痺的治療 

不幸的是，目前尚無治癒嬰兒型上行性遺傳性痙攣性麻痺(IAHSP)的方法，治療

的重點是控制症狀和提供支持性護理。治療方法可能因個人的具體症狀和需要

而異。 

IAHSP 患者可以考慮的一些治療方案包括： 

物理和職業療法：這些療法可以幫助改善活動能力、肌肉力量和協調能力。它

們可能涉及鍛煉、伸展運動和輔助設備，以增強功能能力和獨立性。 

藥物：可能會開出某些藥物來控制與 IAHSP 相關的特定症狀，例如肌肉僵硬、

痙攣或癲癇發作。這些藥物可能包括肌肉鬆弛劑、抗痙攣藥物或抗癲癇藥物

等。 

輔助裝置：根據運動障礙的嚴重程度，可能會推薦使用支具、夾板、矯形器或

輪椅等輔助裝置來改善活動能力並支持日常活動。 

相關病症的管理：患有 IAHSP 的人可能有其他疾病或併發症，例如呼吸問題、

胃腸道問題或吞嚥困難。這些可能需要特定的管理方法，包括藥物治療、飲食

調整或其他干預措施。 

多學科護理：鑑於 IAHSP 的複雜性，涉及醫療保健專業人員團隊（包括神經學

家、物理和職業治療師、語言治療師和其他專家）的多學科方法可能有助於提

供全面的護理和支持。 

對於患有 IAHSP 的人來說，定期與他們的醫療團隊進行後續預約以監測他們的

狀況、管理症狀並根據需要調整治療計劃非常重要。遺傳諮詢也可能有助於提

供有關病情的信息並解決與遺傳或計劃生育相關的任何問題。 
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14.Joubertsyndrome(Joubert 氏症候群(家族性小腦蚓部發育不全)) 

Joubert 氏症候群的歷史 

Joubert 氏症候群是一種罕見的遺傳性疾病，其特徵是一種稱為“磨牙徵”的特

定大腦畸形，可以在腦成像研究中看到。MarieJoubert 及其同事於 1969 年首次

描述了該症候群。以下是 Joubert 氏症候群的簡史： 

1969 年：發現 Joubert 症候群 

1969 年，MarieJoubert 及其同事在一份法國醫學雜誌上首次描述了 Joubert 氏症

候群。他們報告了四個兄弟姐妹，他們表現出獨特的症狀組合，包括眼球運動

異常、智力障礙以及特徵性腦乾和小腦畸形。 

1984 年：擴大了對 Joubert 症候群的理解 

1984 年，MariaJoubert 和 DanielD'Agostino 通過識別額外的臨床特徵並在腦成像

研究中定義特徵性“臼齒徵”，擴大了對 Joubert 氏症候群的理解。臼齒徵是指

軸位腦成像中中腦和後腦結構的形狀，類似於臼齒的形狀。 

1995 年：Joubert 症候群的遺傳基礎 

1995 年，發現了 Joubert 氏症候群的第一個遺傳原因。AHI1 基因

（AbelsonHelperIntegrationSite1）被確定為某些 Joubert 氏症候群病例的致病基

因。這一發現為進一步的基因研究和鑑定與該症候群相關的其他基因打開了大

門。 

2003-2006：更多基因的發現 

2003 年至 2006 年間，又發現了幾個與 Joubert 氏症候群相關的基因。這些基因

包括 NPHP1、ARL13B、CEP290、RPGRIP1L、TMEM216 等。這些發現為

Joubert 氏症候群的潛在分子機制提供了寶貴的見解。 

目前：研究和臨床管理的進展 

近年來，對 Joubert 氏症候群的研究有所擴展，從而更好地了解所涉及的遺傳和

細胞機制。基因檢測技術的進步促進了其他致病基因的鑑定。Joubert 氏症候群

患者的臨床管理也取得了進展，包括多學科護理團隊的發展和支持療法的實

施，以解決與該病症相關的各種症狀和挑戰。 

值得注意的是，Joubert 氏症候群的歷史仍在繼續，正在進行的研究和發現不斷

加深我們對該症候群的理解，並改善對受影響個體的臨床護理。 

 

Joubert 氏症候群的分類 

Joubert 氏症候群(JS)是一種遺傳和臨床異質性疾病。它被歸類為纖毛病，一組

以稱為纖毛的細胞結構功能障礙為特徵的疾病。基於不同的標準，包括遺傳因

素和臨床特徵，已經為 Joubert 氏症候群提出了幾種分類系統。以下是兩種常用

的分類系統： 

臨床分類： 

根據臨床表現和相關特徵，Joubert 氏症候群分為不同的亞型。臨床分類系統考
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慮了在受影響個體中觀察到的特定症狀和其他特徵。一些公認的 Joubert 氏症候

群亞型包括： 

純 Joubert 氏症候群(JS)：該亞型是指符合 Joubert 氏症候群診斷標準但沒有任何

其他主要器官受累或顯著發育遲緩的個體。 

伴有眼部受累的 Joubert 氏症候群：該亞型包括 Joubert 氏症候群患者，他們有

其他眼部異常，例如視網膜營養不良、缺損或白內障。 

伴有腎臟受累的 Joubert 氏症候群：這種亞型是指患有 Joubert 氏症候群但也有

腎臟異常的個體，例如囊性腎病或腎炎。 

伴有肝臟受累的 Joubert 氏症候群：該亞型包括有肝臟受累的 Joubert 氏症候群

患者，例如肝纖維化或肝囊腫。 

基因分類： 

Joubert 氏症候群具有遺傳異質性，這意味著它可能由各種基因的突變引起。

Joubert 氏症候群的遺傳分類涉及識別與該病症相關的特定基因突變。一些通常

與 Joubert 氏症候群相關的基因包括： 

NPHP1 

AHI1 

CEP290 

TMEM216 

TMEM67 

RPGRIP1L 

基因檢測可以幫助確定個體 Joubert 氏症候群的潛在遺傳原因，這可以為預後、

遺傳諮詢和個性化管理提供有價值的信息。 

值得注意的是，隨著新基因和臨床特徵的發現，Joubert 氏症候群的分類系統不

斷發展。分類可以幫助指導診斷，告知預後，並幫助受影響的個人及其家人進

行臨床管理和遺傳諮詢。 

 

Joubert 氏症候群的症狀和體徵 

Joubert 氏症候群(JS)具有一系列獨特的症狀和體徵。雖然嚴重程度和具體特徵

因人而異，但有幾種與 Joubert 氏症候群相關的常見表現。以下是一些典型的症

狀和體徵： 

肌張力減退：患有 Joubert 氏症候群的嬰兒通常會出現肌張力低下（肌張力減

退），這會影響他們控制運動和姿勢的能力。這可能會導致軟弱或難以保持肌

肉張力和協調。 

異常呼吸模式：許多 Joubert 氏症候群患者表現出異常呼吸模式，例如呼吸急促

（呼吸過度），然後是淺呼吸或不規則呼吸（呼吸暫停）。這些呼吸不規則可

能發生在睡眠或清醒期間。 

共濟失調：共濟失調是指缺乏協調和平衡控制。Joubert 氏症候群患者通常難以

自主運動，包括行走、伸手和精細運動任務。 



69 

 

眼球運動異常：Joubert 氏症候群通常與眼球運動異常有關，包括動眼神經失用

症。這種情況會影響眼球運動的自主控制，導致難以追踪物體或控制眼睛注

視。 

智力障礙：許多 Joubert 氏症候群患者都有一定程度的智力障礙。嚴重程度差異

很大，從輕度到重度認知障礙不等。 

面部畸形：一些 Joubert 氏症候群患者可能表現出獨特的面部特徵，例如突出的

前額、寬眼距和寬鼻樑。然而，這些面部特徵並非在所有情況下都存在。 

腎臟和肝臟受累：Joubert 氏症候群的某些亞型可能涉及其他器官系統。某些個

體可能會出現腎臟異常，如囊性腎病或腎炎，以及肝臟受累，如肝纖維化或肝

囊腫。 

發育遲緩：患有 Joubert 氏症候群的兒童在達到發育里程碑（例如坐、爬、走和

說話）方面經常會出現延遲。 

值得注意的是，Joubert 氏症候群的症狀和體徵可能因人而異，並非所有情況都

可能存在所有特徵。病情的嚴重程度也可能有所不同，從輕微到嚴重。早期診

斷、綜合醫學評估和個體化護理管理對於 Joubert 氏症候群患者優化其生活質量

並為其特定需求提供適當支持至關重要。 

 

Joubert 氏症候群的圖像研究 

多項影像學研究可用於支持 Joubert 氏症候群(JS)的診斷，並可視化與該病症相

關的特徵性大腦異常。這些成像技術有助於識別“臼齒徵”，這是 Joubert 氏症

候群的一個關鍵診斷特徵。以下是 Joubert 氏症候群中使用的主要影像學研究： 

磁共振成像(MRI)：MRI 是 Joubert 氏症候群中使用的主要成像方式。它提供了

大腦結構的詳細圖像，並有助於識別臼齒徵的特徵。臼齒徵是指中腦和後腦結

構在軸向或矢狀 MRI 圖像上的外觀，類似於臼齒的形狀。這種徵像是由於小腦

蚓部和腦乾髮育異常所致。 

擴散張量成像(DTI)：DTI 是一種專門的 MRI 技術，可測量腦組織內水分子的

運動。它提供有關大腦中白質束的完整性和連通性的信息。DTI 可用於評估

Joubert 氏症候群患者的小腦蚓部、胼胝體和其他白質束的異常。 

磁共振波譜(MRS)：MRS 是一種先進的 MRI 技術，可測量大腦中某些化學物質

的水平。它可以提供有關大腦新陳代謝的信息，並檢測某些代謝物的任何異

常。MRS 可用於評估 Joubert 氏症候群患者大腦的化學成分。 

電腦斷層掃描(CT)：CT 掃描可用於可視化 Joubert 氏症候群患者的大腦結構，

特別是在禁忌或無法使用 MRI 的情況下。CT 掃描可以提供大腦的詳細圖像，

包括小腦、腦乾和腦室。 

超聲檢查：對於疑似 Joubert 氏症候群的嬰兒，可進行頭顱超聲檢查以評估大腦

結構。超聲檢查可以對小腦蚓部和其他大腦異常進行初步評估，但可能不如

MRI 詳細。 

這些影像學研究，尤其是 MRI，通過可視化與該病症相關的特徵性大腦異常，
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在 Joubert 氏症候群的診斷中起著至關重要的作用。它們有助於將 Joubert 氏症

候群與具有相似臨床特徵的其他疾病區分開來，並有助於對受累個體進行綜合

評估。 

 

Joubert 氏症候群的基因突變 

Joubert 氏症候群(JS)是一種遺傳異質性疾病，這意味著它可能由各種基因的突

變引起。迄今為止，已確定 30 多個基因的突變與 Joubert 氏症候群有關。這些

基因參與初級纖毛的結構和功能，初級纖毛是各種器官和組織中正常發育和信

號傳導所必需的細胞結構。 

以下是一些通常與 Joubert 氏症候群相關的基因： 

AHI1（AbelsonHelperIntegrationSite1）：AHI1 基因突變是 Joubert 氏症候群最

常見的原因之一。AHI1 基因在纖毛功能中發揮作用，並參與大腦發育。 

CEP290（中心體蛋白 290）：CEP290 基因突變也是 Joubert 氏症候群的常見原

因。CEP290 基因對纖毛結構和功能很重要。 

TMEM216（跨膜蛋白 216）：TMEM216 基因突變存在於部分 Joubert 氏症候群

患者中。TMEM216 基因參與纖毛運輸和信號傳導。 

TMEM67（跨膜蛋白 67）：TMEM67 基因突變與 Joubert 氏症候群以及其他纖

毛病有關。TMEM67 基因參與纖毛組裝和功能。 

RPGRIP1L（RetinitisPigmentosaGTPaseRegulator-InteractingProtein1-Like）：在

患有 Joubert 氏症候群和相關疾病的個體中發現了 RPGRIP1L 基因的突變。

RPGRIP1L 基因參與纖毛運輸和信號傳導。 

值得注意的是，Joubert 氏症候群也可能由其他不太常見的基因突變引起，並且

可能還有其他基因有待發現。基因檢測，例如靶向基因測序或全外顯子組測

序，可以幫助確定受影響個體中導致 Joubert 氏症候群的特定基因突變。了解

Joubert 氏症候群的遺傳基礎對於準確診斷、預後、遺傳諮詢和潛在的未來治療

干預非常重要。 

 

Joubert 氏症候群的粒線體功能障礙 

Joubert 氏症候群是一種罕見的遺傳性疾病，其特徵是一種獨特的大腦畸形，稱

為“臼齒徵”，可以在腦成像研究中觀察到。雖然 Joubert 氏症候群主要影響小

腦和腦幹的發育，但粒線體功能障礙也與該疾病有關。 

幾項研究報告了 Joubert 氏症候群中粒線體異常的證據，表明粒線體功能障礙在

其發病機制中的潛在作用。這些異常包括粒線體形態受損、粒線體功能改變和

粒線體動力學中斷。 

使用源自患者的細胞和 Joubert 氏症候群動物模型的研究表明粒線體結構和分佈

存在異常。這些異常會影響細胞的能量產生和整體功能。具體而言，已觀察到

粒線體嵴形態的改變、粒線體密度降低和粒線體分佈異常。 

此外，在 Joubert 氏症候群中已經報導了粒線體功能缺陷。研究表明，患者來源
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的細胞中粒線體呼吸受損和 ATP 生成減少。這些功能缺陷會導致能量不足和細

胞功能受損。 

粒線體動力學，包括粒線體融合和裂變，對於維持粒線體健康和功能至關重

要。在 Joubert 氏症候群中觀察到粒線體動力學的破壞。研究表明，參與粒線體

融合和裂變的蛋白質異常，可導致粒線體更新缺陷和受損粒線體的積累。 

粒線體功能障礙導致 Joubert 氏症候群發病機制的確切機制尚不完全清楚。能量

產生受損、氧化應激增加和細胞功能受損可能在疾病的發展和進展中發揮作

用。 

儘管目前沒有針對 Joubert 氏症候群粒線體功能障礙的特異性治療方法，但旨在

改善粒線體功能和減少氧化應激的療法可能具有潛力。這些可能包括抗氧化劑

補充、促進粒線體生物發生和增強粒線體質量控制機制等方法。然而，需要進

一步的研究來了解 Joubert 氏症候群中特定的粒線體缺陷並製定有針對性的治療

策略。 

 

Joubert 氏症候群的治療 

截至 2021 年 9 月我的知識截止日期，Joubert 氏症候群(JS)目前尚無治癒方法，

治療重點是控制特定症狀和提供支持性護理。Joubert 氏症候群的治療方法涉及

一個由醫療保健專業人員組成的多學科團隊，他們共同努力解決每個受影響者

的個人需求。以下是 Joubert 氏症候群治療的一些方面： 

症狀管理：與 Joubert 氏症候群相關的特定症狀和並發症，例如呼吸異常、運動

障礙和發育遲緩，可能需要有針對性的干預。例如，可以提供呼吸支持來控制

呼吸不規律，可以使用物理治療和輔助設備來改善運動功能和活動能力，並且

可以推薦早期干預計劃來解決發育遲緩問題。 

神經和發育監測：定期的神經和發育評估對於監測病情的進展、識別任何新的

症狀或併發症以及提供適當的干預和支持非常重要。密切監測可以及時調整治

療計劃並及早發現潛在問題。 

支持性護理：Joubert 氏症候群患者可能需要持續的支持性護理來管理他們的整

體健康和福祉。這可以包括與各種專家的定期檢查，例如神經學家、遺傳學

家、眼科醫生和物理治療師。支持性護理還涉及通過適當的醫療干預解決任何

相關的醫療狀況，例如腎臟或肝臟異常。 

對症處理：治療可能涉及處理與 Joubert 氏症候群相關的特定症狀和並發症。例

如，可以開出藥物來減輕癲癇發作或控制某些運動障礙。物理和職業治療可以

幫助提高運動技能和增強獨立性。 

早期干預和教育支持：結合身體、職業和言語治療的早期干預計劃可能有益於

Joubert 氏症候群兒童，促進他們的整體發展和功能能力。教育支持，包括特殊

教育服務和個性化教育計劃(IEP)，可以幫助優化學習和學業進步。 

重要的是要注意，治療方法可能會根據每個 Joubert 氏症候群患者的具體需求和

挑戰而有所不同。隨著研究的不斷推進，未來有望找到針對 Joubert 氏症候群潛
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在遺傳原因的潛在療法。遺傳諮詢也是治療的重要組成部分，可為家庭提供有

關遺傳模式的信息並支持計劃生育決策。諮詢熟悉 Joubert 氏症候群的醫療保健

專業人員可以提供最新的個性化治療建議。 
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15.KennedyDisease(甘迺迪氏症(脊髓延髓性肌肉萎縮症)) 

甘迺迪氏症病史 

甘迺迪氏症，也稱為脊髓和延髓肌萎縮症(SBMA)，是一種主要影響男性的罕見

遺傳病。以下是甘迺迪氏症的發現和認識的簡史： 

1950 年代：甘迺迪氏症於 1950 年代後期由美國神經學家 WilliamR.Kennedy 博

士首次描述。肯尼迪博士觀察了一組表現出一組特定症狀的男性患者，包括肌

肉無力、萎縮和抽搐，以及言語和吞嚥問題。 

1968 年：直到幾年後才了解甘迺迪氏症的遺傳基礎。1968 年，AndrewEngel 博

士和他的同事發現該疾病以 X 連鎖隱性模式遺傳，這意味著導致該疾病的突變

基因位於 X 染色體上。 

1991 年：1991 年，確定了導致甘迺迪氏症的基因，並將其命名為雄激素受體

(AR)基因。AR 基因的突變導致稱為 CAG 重複序列的特定 DNA 序列異常擴

增，從而導致產生對運動神經元造成損害的有毒蛋白質。 

1992 年：引入“脊髓和延髓肌萎縮症”(SBMA)作為甘迺迪氏症的替代術語，

以更好地反映脊髓和延髓區域（控制言語和吞嚥）的特徵性受累。 

現在：多年來，我們對甘迺迪氏症的了解不斷擴大。基因檢測的進步使得能夠

更準確地診斷和識別有患病風險的個體。研究人員正在積極研究減輕症狀和減

緩疾病進展的潛在治療方法。 

甘迺迪氏症仍然是一種相對罕見的疾病，到目前為止，還沒有治癒方法。然

而，遺傳學和神經學領域正在進行的研究和進步有望在未來改進對這種情況的

理解和管理。 

 

甘迺迪氏症的分類 

甘迺迪氏症，也稱為脊髓和延髓肌萎縮症(SBMA)，被歸類為神經肌肉疾病。它

專門歸類為運動神經元疾病，運動神經元疾病是一組影響運動神經元功能的疾

病，運動神經元是負責控制隨意肌肉運動的神經細胞。在運動神經元疾病的分

類中，甘迺迪氏症被認為是一種稱為下運動神經元病的亞型。 

甘迺迪氏症的特徵是位於脊髓和腦幹的下運動神經元進行性退化和喪失。這些

神經元負責將信號從大腦傳輸到肌肉，從而實現自主運動。甘迺迪氏症中運動

神經元的退化導致肌肉無力、萎縮和與運動功能障礙相關的各種症狀。 

值得注意的是，甘迺迪氏症主要影響男性，因為它以 X 連鎖隱性模式遺傳。這

意味著導致疾病的突變基因位於 X 染色體上。女性可能是突變基因的攜帶者，

但通常不受影響或可能表現出輕微症狀。 

將甘迺迪氏症歸類為運動神經元疾病有助於將其與具有類似症狀的其他神經系

統疾病區分開來。然而，對於醫療保健專業人員來說，重要的是要進行包括基

因檢測在內的全面評估，以確認診斷並排除運動功能障礙的其他潛在原因。 
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甘迺迪氏症的症狀和標誌 

甘迺迪氏症，也稱為脊髓和延髓肌萎縮症(SBMA)，具有一系列症狀和體徵。症

狀的表現因人而異，疾病的嚴重程度也不同。以下是與甘迺迪氏症相關的一些

常見症狀和體徵： 

肌肉無力：進行性肌肉無力是甘迺迪氏症的一個標誌性特徵。它通常從四肢開

始，尤其是下肢，然後逐漸擴散到其他肌肉群。靠近軀幹的肌肉（例如臀部和

大腿肌肉）的無力感可能更為明顯。 

肌肉萎縮：伴隨肌肉無力，通常會出現肌肉萎縮，這是指肌肉體積和體積的減

少。這會導致受影響的肌肉群明顯消瘦。 

肌束震顫：肌束震顫是可以在皮膚下觀察到的自發性肌肉抽搐或肌肉收縮。它

們常見於四肢，尤其是小腿肌肉。 

言語和吞嚥困難：甘迺迪氏症會影響涉及言語和吞嚥的肌肉。個人可能會出現

口齒不清或說話緩慢、發音困難和吞嚥困難（吞嚥困難）。 

震顫：一些患有甘迺迪氏症的人可能會出現震顫，這是四肢或其他身體部位不

自主的節律運動。這些震顫的強度可以是輕度到中度。 

男性乳房發育症：男性乳房發育症是指男性乳房組織增大。由於雄激素受體基

因突變引起的荷爾蒙失調，它可能發生在甘迺迪氏症中。 

感覺變化：甘迺迪氏症雖然主要是一種運動神經元疾病，但也會導致某些人的

感覺變化。這可能包括四肢感覺減退或麻木。 

請務必注意，甘迺迪氏症患者的症狀進展和嚴重程度可能存在很大差異。有些

人可能會經歷更緩慢的疾病進展過程，而其他人可能會出現更快的症狀進展。

此外，發病年齡也可能有所不同，症狀通常出現在 20 到 40 歲之間。 

如果您或您認識的人遇到任何這些症狀，請務必諮詢醫療保健專業人員以進行

適當的評估和診斷。 

 

甘迺迪氏症的圖像研究 

在甘迺迪氏症中，影像學研究可以幫助評估和診斷病情。然而，重要的是要注

意甘迺迪氏症的影像學發現通常是非特異性的，可能不足以做出明確的診斷。

診斷主要基於臨床症狀、基因檢測和其他實驗室檢查。話雖這麼說，這裡有一

些可能對疑似患有甘迺迪氏症的人進行的影像學研究： 

磁共振成像(MRI)：可以對大腦和脊髓進行 MRI 掃描，以評估任何結構異常或

變化。這些掃描可以幫助識別運動神經元區域的任何退行性變化或檢測可能導

致症狀的其他相關條件。 

肌電圖(EMG)：雖然嚴格來說不是影像學研究，但 EMG 是一種常用於評估甘

迺迪氏症的診斷程序。它涉及將細針電極插入特定肌肉以測量電活動。EMG 可

以幫助評估運動神經元及其支配的肌肉的健康和功能。 

肌肉超聲：肌肉的超聲成像可用於評估肌肉厚度，檢測任何肌肉萎縮，並評估

肌肉受累的分佈和嚴重程度。它可以提供肌肉結構的實時評估，並有助於監測
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疾病進展。 

神經傳導研究(NCS)：神經傳導研究通常與 EMG 結合進行。這些測試測量電信

號沿神經傳播時的速度和強度。NCS 可以幫助評估周圍神經的功能並識別甘迺

迪氏症中可能存在的任何異常或脫髓鞘。 

值得注意的是，雖然這些影像學研究可以提供有用的信息，但它們通常是臨床

評估和基因檢測的輔助手段。甘迺迪氏症的診斷主要基於臨床特徵、檢測雄激

素受體基因中 CAG 重複序列擴增的基因檢測，並排除類似症狀的其他潛在原

因。因此，諮詢專門從事神經病學或遺傳學的醫療保健專業人員對於準確診斷

和適當管理至關重要。 

 

甘迺迪氏症的基因突變 

甘迺迪氏症，也稱為脊髓和延髓肌萎縮症(SBMA)，是由雄激素受體(AR)基因的

特定基因突變引起的。這種突變涉及基因內胞嘧啶-腺嘌呤-鳥嘌呤(CAG)的三核

苷酸重複序列的擴展。 

在甘迺迪氏症患者中，AR 基因中的 CAG 重複序列超出正常範圍。AR 基因中

CAG 重複的正常範圍通常為 9 到 36 個重複。然而，在甘迺迪氏症中，CAG 重

複序列擴展到 40 多個重複序列，導致雄激素受體蛋白異常。 

擴展的 CAG 重複導致毒性獲得功能效應，這意味著突變的雄激素受體蛋白對

運動神經元和身體其他組織具有有害影響。突變蛋白引起甘迺迪氏症特徵性症

狀的確切機制尚不完全清楚，但據信它會破壞雄激素受體的正常功能，並干擾

與運動神經元健康和生存有關的細胞過程。 

AR 基因中 CAG 重複的數量與甘迺迪氏症的發病年齡和症狀嚴重程度相關。通

常，更多的 CAG 重複與更早的發病和更嚴重的疾病過程相關。然而，即使在

具有相似 CAG 重複長度的個體中，臨床表現也可能存在一些差異。 

基因檢測，特別是 AR 基因的 DNA 分析，可用於確認擴展的 CAG 重複序列的

存在並診斷甘迺迪氏症。它是一種重要的診斷工具，尤其是在臨床症狀不明確

或與其他病症重疊的情況下。 

了解甘迺迪氏症的基因突變對於遺傳諮詢、計劃生育和針對疾病根本原因的潛

在未來治療干預至關重要。 

 

甘迺迪氏症的粒線體功能障礙 

甘迺迪氏症，也稱為脊髓和延髓肌萎縮症(SBMA)，是一種罕見的 X 連鎖遺傳

病，其特徵是進行性肌肉無力和萎縮。雖然甘迺迪氏症主要是由雄激素受體基

因突變引起的，但有證據表明該病與粒線體功能障礙有關。 

研究表明，甘迺迪氏症存在粒線體異常。這些異常包括粒線體形態受損、粒線

體功能改變和粒線體動力學中斷。 

研究表明，來自甘迺迪氏症患者的細胞表現出粒線體結構異常，例如碎裂和腫

脹。此外，電子顯微鏡研究揭示了粒線體改變，包括嵴結構破壞和受影響組織
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的異常分佈。 

粒線體功能也受到甘迺迪氏症的影響。研究報告稱，粒線體呼吸能力下降、

ATP 生成受損以及患有該疾病的個體細胞和組織中的氧化應激增加。這些粒線

體功能缺陷可導致受影響組織中的能量缺陷和細胞功能障礙。 

此外，在甘迺迪氏症中觀察到粒線體動力學的破壞。具體而言，異常的粒線體

融合和裂變動力學已被報導，導致粒線體周轉受損和受損粒線體的積累。 

粒線體功能障礙導致甘迺迪氏症發病機制的確切機制尚不完全清楚。據信，能

量代謝受損、粒線體鈣處理和氧化應激增加在疾病進展中起著重要作用。 

雖然無法治癒甘迺迪氏症，但針對粒線體功能障礙的治療方法可能會有希望。

正在研究旨在改善粒線體功能、減少氧化應激和增強粒線體質量控制機制的策

略。這些包括使用粒線體靶向抗氧化劑、粒線體生物合成激活劑和粒線體動力

學調節劑。 

總的來說，雖然粒線體功能障礙與甘迺迪氏症有關，但需要進一步研究以更好

地了解所涉及的具體機制並開發可以減輕粒線體缺陷並改善受影響個體臨床結

果的靶向療法。 

 

甘迺迪氏症的治療 

目前還沒有治癒甘迺迪氏症的方法，甘迺迪氏症也稱為脊髓和延髓肌萎縮症

(SBMA)。然而，治療的重點是控制症狀和改善患有這種疾病的人的生活質量。

治療方法可能因個人的具體症狀和需要而異。 

甘迺迪氏症患者可以考慮的一些治療方案包括： 

物理療法：物理療法可以幫助維持肌肉力量、柔韌性和活動能力。它可能涉及

鍛煉、拉伸和改善肌肉功能和減少肌肉無力的技巧。 

輔助裝置：根據肌肉無力和行動障礙的嚴重程度，可能會建議使用支具、矯形

器或助行器（例如手杖、助行器、輪椅）等輔助裝置來改善活動能力並支持日

常活動。 

言語和吞嚥治療：言語治療可能對有言語和吞嚥困難的人有益。它可以幫助提

高溝通技巧，並提供處理吞嚥問題和預防誤吸等並發症的策略。 

呼吸支持：由於甘迺迪氏症會影響呼吸肌，因此個人可能需要呼吸支持，尤其

是在睡眠期間。可以開具持續氣道正壓通氣(CPAP)或雙水平氣道正壓通氣

(BiPAP)機器來協助睡眠期間的呼吸。 

藥物：藥物可用於控制與甘迺迪氏症相關的特定症狀。例如，可以開具雄激素

受體調節劑（例如亮丙瑞林）或抗雄激素藥物（例如比卡魯胺）等藥物來幫助

控制激素相關症狀。 

社會心理支持：患有像甘迺迪氏症這樣的慢性進行性疾病可能在情感上具有挑

戰性。社會心理支持，例如諮詢或支持小組，可以為個人及其家人提供情感支

持、教育和應對策略。 

對於患有甘迺迪氏症的人來說，定期與他們的醫療團隊進行隨訪以監測他們的
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病情、管理症狀並根據需要調整治療計劃非常重要。遺傳諮詢也可能有助於提

供有關病情的信息並解決與遺傳或計劃生育相關的任何問題。 
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16.Mcleodsyndrome(Mcleod 症候群) 

Mcleod 症候群的歷史 

Mcleod 症候群是一種罕見的遺傳病，主要影響血液和神經系統。它以伊恩·麥

克勞德(IanMcLeod)博士的名字命名，他於 1961 年首次描述了該症候群。以下

是 Mcleod 症候群的簡史： 

1961 年：加拿大血液學家 IanMcLeod 博士報告了第一例紅細胞異常和神經肌肉

症狀的患者。患者肌肉協調能力減弱，肌酸激酶水平升高，這是肌肉損傷的標

誌。 

1987 年：發現了麥克勞德症候群的遺傳基礎。研究人員確定位於 X 染色體上的

XK 基因突變是該症候群的根本原因。該基因負責編碼參與紅細胞結構和功能

的蛋白質。 

1991 年：首次對 McLeod 症候群進行基因檢測，允許根據 XK 基因突變的存在

診斷該病症。 

1997 年：McLeod 表型被認為是 Mcleod 症候群患者的一個獨特亞組，他們表現

出其他症狀，例如心肌病（心肌衰弱）和遲發性肌肉問題。 

現在：正在進行的研究繼續擴大我們對麥克勞德症候群的理解。基因檢測和分

子技術的進步有助於更早、更準確地診斷該病症。此外，研究工作的重點是研

究潛在的治療方法，以控制與 Mcleod 症候群相關的症狀和並發症。 

值得注意的是，Mcleod 症候群是一種罕見的疾病，關於其歷史和特徵的大部分

知識來自數量有限的病例報告和研究。隨著研究和醫學進步的進步，我們對

Mcleod 症候群的理解有望擴大，從而改善對受此病症影響的個人的診斷、治療

和支持。 

 

Mcleod 症候群的分類 

Mcleod 症候群是一種罕見的遺傳病，主要影響血液和神經系統。它被歸類為神

經棘紅細胞增多症的一個亞型，神經棘紅細胞增多症是一組遺傳性疾病，其特

徵是存在異常的紅細胞（棘細胞）和神經系統症狀。Mcleod 症候群的具體特徵

是紅細胞上的凱爾血型抗原缺失或減少，這是由 XK 基因突變引起的。 

Mcleod 症候群的分類如下： 

血型：Mcleod 症候群的特徵是紅細胞上的凱爾血型抗原缺失或減少。這會導致

血型異常，並可能導致患有該症候群的個體出現輸血反應。 

神經系統特徵：Mcleod 症候群主要是一種神經系統疾病。神經系統症狀可能包

括運動障礙，例如舞蹈病（不自主、急促的運動）、肌張力障礙（持續的肌肉

收縮）和帕金森病（帕金森樣症狀）。有些人還可能出現肌肉無力和萎縮、周

圍神經病變、認知障礙和精神症狀。 

心臟受累：在某些情況下，Mcleod 症候群可能與心臟並發症有關，例如心肌病

（心肌衰弱）、心律失常（心律異常）和心力衰竭。 
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重要的是要注意，Mcleod 症候群的症狀和嚴重程度因受影響的個體而異。有些

人的症狀可能較輕，疾病進展較慢，而另一些人的症狀可能較嚴重，疾病進展

較快。Mcleod 症候群的分類有助於了解該病症的特徵並指導適當的診斷和管理

方法。 

 

Mcleod 症候群的症狀和體徵 

Mcleod 症候群是一種罕見的遺傳病，主要影響血液和神經系統。它的特點是症

狀和體徵範圍廣泛，因受影響的個體而異。以下是與 Mcleod 症候群相關的一些

常見症狀和體徵： 

與血液有關的症狀： 

異常的紅細胞（棘細胞）：棘細胞是表面有不規則尖刺突起的紅細胞。這些異

常細胞是 Mcleod 症候群的特徵。 

貧血：Mcleod 症候群可導致紅細胞數量減少，從而引起貧血。這會導致疲勞、

虛弱和皮膚蒼白等症狀。 

神經系統症狀： 

運動障礙：Mcleod 症候群可引起各種運動障礙，包括舞蹈病（不自主、急促的

運動）、肌張力障礙（持續的肌肉收縮）和帕金森病（帕金森病樣症狀，如震

顫、僵硬和運動遲緩）。 

肌肉無力和萎縮：一些 Mcleod 症候群患者可能會出現肌肉無力和消瘦（萎

縮），尤其是四肢。 

周圍神經病變：周圍神經病變是指周圍神經受損或功能障礙，導致四肢麻木、

刺痛或感覺喪失等症狀。 

認知障礙：Mcleod 症候群可能與認知障礙有關，包括記憶力、注意力和執行功

能方面的困難。 

精神症狀：有些人可能會出現精神症狀，例如抑鬱、焦慮和行為改變。 

心臟受累： 

心肌病：在某些情況下，Mcleod 症候群可導致心肌病的發展，這是一種以心肌

衰弱為特徵的疾病。這會導致呼吸急促、疲勞和心悸等症狀。 

重要的是要注意，Mcleod 症候群的症狀和嚴重程度在受影響的個體之間可能存

在很大差異。此外，並非所有 Mcleod 症候群患者都可能表現出上述所有症狀。

症狀的出現和進展可能受到多種因素的影響，包括年齡、性別和致病基因突變

的個體差異。 

 

Mcleod 症候群的圖像研究 

影像學檢查，如放射成像，有助於診斷和評估 Mcleod 症候群。然而，重要的是

要注意，沒有特定的影像學發現是 Mcleod 症候群的特徵性表現。影像學研究主

要用於評估任何相關的並發症或病症。以下是一些常用的成像方式： 

磁共振成像(MRI)：MRI 是一種非侵入性成像技術，它使用強大的磁鐵和無線
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電波來創建身體器官和組織的詳細圖像。在 Mcleod 症候群中，MRI 可用於評

估大腦結構並檢測某些個體可能發生的任何異常，例如白質變化。 

電腦斷層掃描(CT)掃描：CT 掃描是另一種使用 X 射線創建身體橫截面圖像的

成像技術。它可用於評估大腦和其他器官是否存在與 Mcleod 症候群相關的任何

結構異常或併發症。 

腦電圖(EEG)：EEG 是一種記錄大腦電活動的測試。它可以幫助評估可能與

Mcleod 症候群患者的癲癇發作或其他神經系統異常相關的任何異常腦電波模式

的存在。 

超聲心動圖：超聲心動圖是一種非侵入性測試，它使用超聲波產生心臟圖像。

它可用於評估 Mcleod 症候群患者的心臟結構和功能，尤其是在擔心心臟受累的

情況下。 

重要的是諮詢專門從事 Mcleod 症候群診斷和管理的醫療保健專業人員，以根據

個人的具體症狀、體徵和病史確定適當的影像學檢查。 

 

Mcleod 症候群的基因突變 

Mcleod 症候群是由位於 X 染色體上的 XK 基因發生基因突變引起的。XK 基因

提供了產生一種叫做 XK 的蛋白質的指令，這種蛋白質參與紅細胞的形成和維

持。與 Mcleod 症候群相關的 XK 基因的特定突變導致異常或無功能的 XK 蛋白

的產生。 

XK 基因的突變導致紅細胞表面以及其他組織中 XK 蛋白的缺失或減少。這導

致在 Mcleod 症候群中觀察到的各種異常和症狀，包括血型抗原表達減弱或缺

失、中樞神經系統異常、肌肉無力以及心臟和肝臟並發症。 

Mcleod 症候群是一種 X 連鎖疾病，這意味著它主要影響男性。在其中一條 X

染色體上攜帶突變的女性可能表現出較輕的症狀或無症狀攜帶者。 

重要的是要注意，基因檢測對於確認疑似患有 Mcleod 症候群的個體是否存在

XK 基因突變是必要的。遺傳諮詢和檢測有助於了解遺傳模式，並為受影響的

個人及其家人提供適當的醫療管理和支持。 

 

Mcleod 症候群的粒線體功能障礙 

Mcleod 症候群是一種罕見的 X 連鎖遺傳病，其特徵是神經系統和血液系統異

常。雖然 Mcleod 症候群的主要原因是 XK 基因的突變，該基因與 Kell 血型抗

原的表達有關，但有證據表明粒線體功能障礙與該疾病有關。 

研究表明，Mcleod 症候群患者表現出粒線體異常。這些包括粒線體形態改變、

粒線體功能受損和粒線體 DNA(mtDNA)維護缺陷。 

Mcleod 症候群的粒線體形態經常發生改變，有報導稱受影響的組織中粒線體增

大且形狀不規則。此外，電子顯微鏡研究揭示了粒線體的結構異常，例如嵴組

織破壞和粒線體腫脹。 

粒線體功能也受到 Mcleod 症候群的影響。研究表明，粒線體呼吸能力下降、
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ATP 生成受損以及患有該疾病的個體細胞和組織中的氧化應激增加。這些粒線

體功能缺陷會導致受影響組織的能量不足和細胞功能障礙。 

此外，在 Mcleod 症候群中報導了 mtDNA 維護缺陷。粒線體 DNA 容易發生突

變和缺失，研究發現 Mcleod 症候群患者的粒線體 DNA 缺失和異常水平增加。

這些 mtDNA 缺陷可進一步導致粒線體功能障礙和細胞功能障礙。 

粒線體功能障礙導致 Mcleod 症候群發病機制的確切機制尚不完全清楚。據信，

能量代謝受損、氧化應激和粒線體動力學在疾病進展中起著重要作用。 

儘管無法治癒 Mcleod 症候群，但針對粒線體功能障礙的治療方法可能會有希

望。正在探索旨在改善粒線體功能、減少氧化應激和增強粒線體質量控制機制

的策略。這些包括使用粒線體靶向抗氧化劑、粒線體動力學調節劑以及針對粒

線體缺陷的潛在基因療法。 

總之，雖然粒線體功能障礙與 Mcleod 症候群有關，但需要進一步研究以更好地

了解所涉及的具體機制並開發可以減輕粒線體缺陷並改善受影響個體臨床結果

的靶向療法。 

 

Mcleod 症候群的治療 

目前，Mcleod 症候群尚無特效療法。Mcleod 症候群的治療主要側重於控制與

該病症相關的症狀和並發症。具體的治療方法可能會因個人的症狀和醫療需求

而異。以下是 Mcleod 症候群治療的一些常見方面： 

輸血：Mcleod 症候群的特徵是紅細胞上血型抗原表達減弱或缺失。因此，

Mcleod 症候群患者可能需要定期輸血來控制貧血和其他血液相關並發症。 

藥物：可以開具藥物來控制與 Mcleod 症候群相關的特定症狀和並發症。例如，

如果癲癇發作，可以使用抗癲癇藥等藥物來控制癲癇發作。還可以開具治療心

臟症狀或其他相關病症的藥物。 

支持性護理：支持性護理措施旨在改善 Mcleod 症候群患者的生活質量。這可能

包括物理治療、職業治療和言語治療，以解決可能存在的肌肉無力、協調困難

以及言語或吞嚥困難。支持性護理還可能涉及使用輔助設備或助行器來增強獨

立性和活動性。 

定期醫療監測：定期醫療檢查和監測對於 Mcleod 症候群患者評估病情進展、管

理任何新出現的並發症並根據需要調整治療非常重要。這可能涉及定期驗血、

影像學研究以及諮詢各種專家，例如血液學家、神經學家和心髒病專家。 

Mcleod 症候群患者與在管理該病症方面經驗豐富的醫療團隊密切合作非常重

要。治療計劃將根據個人的具體需求量身定 Alexander 制，並可能涉及多學科方

法來解決症候群的各個方面。 
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17.Methyl CpG bindingprotein2 Duplication Syndrome(MECP2 

Duplication Syndrome)(MECP2 症候群) 

MECP2 症候群的歷史 

Methyl CpG bindingprotein2 Duplication Syndrome(MECP2 Duplication 

Syndrome)，也稱為 MECP2 DuplicationSyndrome 或 MECP2 Duplication 

Disorder，是一種罕見的遺傳病，於 2005 年首次在醫學文獻中描述。該症候群

是由 MECP2 基因的重複或三倍體引起的 X 染色體上。 

MECP2 症候群主要影響男性，因為該病症是 X 連鎖隱性遺傳。由於在另一條

X 染色體上存在另一個正常的 MECP2 基因拷貝，攜帶重複基因的女性可能會

出現較輕的症狀。 

MECP2 症候群的歷史與 MECP2 基因的發現及其與雷特氏症（一種主要影響女

性的神經發育障礙）的關聯密切相關。在 20 世紀 90 年代後期，研究人員確定

MECP2 基因的突變是雷特氏症的根本原因。這一突破導致了對 MECP2 基因及

其在神經發育障礙中的作用的進一步研究。 

2005 年，兩個獨立的研究小組在患有嚴重智力障礙、發育遲緩和其他神經系統

症狀的男性中鑑定並描述了 MECP2 基因重複。這些發現標誌著一種新的遺傳

疾病的鑑定，後來被稱為 MECP2 症候群。 

自最初描述以來，進一步的研究擴大了我們對 MECP2 症候群的理解。已經確

定了各種臨床特徵和相關症狀，包括整體發育遲緩、智力障礙、運動異常、自

閉症特徵、癲癇發作、呼吸困難和胃腸道問題。該症候群的嚴重程度和具體表

現在受影響的個體之間可能有很大差異。 

正在進行的研究繼續揭示有關 MECP2 症候群分子機制的新信息，並探索潛在

的治療方案。隨著時間的推移，對該症候群的臨床表現、自然病程和遺傳基礎

的理解不斷發展，有助於改善患有這種疾病的個體的診斷和管理方法。 

 

MECP2 症候群的分類 

MECP2 症候群被歸類為一種罕見的遺傳性神經發育障礙。它屬於 X 連鎖顯性

疾病的範疇。這裡，“X 連鎖”表示該病症是由位於 X 染色體上的基因突變引

起的，“顯性”表示突變基因的單個拷貝足以引起該病症。 

MECP2 症候群主要在男性中觀察到，因為他們有一條 X 染色體和一條 Y 染色

體。然而，如果女性有一條額外的 X 染色體（X 三體性）或存在傾斜的 X 染色

體失活，導致複製的 MECP2 基因過度表達，女性也會受到影響。 

該症候群是由 MECP2 基因的重複或三次引起的。該基因提供了生成 MeCP2 蛋

白的指令，該蛋白在調節大腦和神經系統中其他基因的活性方面起著至關重要

的作用。MeCP2 蛋白的過量產生會破壞大腦的正常發育和功能，導致該症候群

的特徵。 

MECP2 症候群的嚴重程度和具體表現因受影響的個體而異。有些人可能有更明
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顯的智力障礙、發育遲緩和運動異常，而其他人可能表現出較輕的表型，有輕

度至中度智力障礙和行為問題。該症候群通常與一系列神經系統症狀有關，包

括自閉症特徵、癲癇發作、呼吸困難和胃腸道問題。 

根據症狀的嚴重程度和涉及的具體基因突變，MECP2 症候群可進一步分為不同

的亞型。這些亞型通常基於 MECP2 基因重複的大小和位置，並可能提供對該

症候群的臨床表現和預後的額外見解。 

重要的是要注意，遺傳疾病的分類和命名可能會隨著通過正在進行的研究和基

因檢測的進步獲得新信息而發生變化。 

 

MECP2 症候群的症狀和體徵 

MECP2 症候群的特徵是廣泛的症狀和體徵，主要影響神經系統。受累個體的嚴

重程度和具體表現可能不同，但有幾個與該症候群相關的共同特徵。一些主要

症狀和體徵包括： 

智力障礙：患有 MECP2 症候群的人通常有不同程度的智力障礙，從輕微到嚴

重不等。這會影響他們的認知能力、學習和整體智力功能。 

發育遲緩：患有 MECP2 症候群的兒童在實現坐、爬、走和說話等發育里程碑

方面可能會出現延遲。延遲可能很嚴重，會影響多個發展領域。 

運動異常：運動異常在 MECP2 症候群中很常見，可能包括肌張力減退（肌張

力低）、痙攣（僵硬和肌張力增加）、共濟失調（缺乏協調）和精細運動技能

困難。這些運動損傷會影響移動性、協調性和運動控制。 

行為問題：許多患有 MECP2 症候群的人表現出行為問題，例如多動、衝動、

重複行為、攻擊性和自殘行為。這些行為挑戰可能會帶來重大的管理和社會化

困難。 

自閉症特徵：自閉症譜系障礙(ASD)特徵通常在患有 MECP2 症候群的個體中觀

察到。這些特徵可能包括社交互動受損、溝通困難、興趣受限和重複行為。 

癲癇發作：癲癇發作在 MECP2 症候群患者中很普遍。癲癇發作的類型、頻率

和嚴重程度因受影響的個體而異。 

呼吸系統問題：一些患有 MECP2 症候群的人可能會出現呼吸系統問題，包括

呼吸道感染、呼吸困難和異常呼吸模式，例如呼吸暫停（暫時停止呼吸）。 

胃腸道問題：胃食管反流、便秘和進食困難等胃腸道問題在 MECP2 症候群患

者中很常見。 

重要的是要注意，MECP2 症候群的症狀和體徵可能有很大差異，即使在同一家

庭中受影響的個體之間也是如此。此外，個人還可能有其他健康問題和醫療並

發症，這些問題和並發症並非 MECP2 症候群特有，但在某些情況下可能會同

時發生。 

 

MECP2 症候群的圖像研究 

沒有用於診斷 MECP2 症候群的特定影像學研究。然而，可以執行各種成像方
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式來評估和監測受影響個體中可能發生的相關神經和結構異常。這些影像學研

究可能包括： 

磁共振成像(MRI)：大腦的 MRI 掃描可以幫助識別結構異常，例如腦容量的變

化、白質異常和特定大腦區域的異常。這些發現可以深入了解該症候群的潛在

神經學表現。 

電腦斷層掃描(CT)：可以執行 CT 掃描以評估大腦和其他受影響的器官。CT 掃

描可以幫助識別結構異常，包括腦形態變化、腦室擴大和任何相關異常。 

X 射線：X 射線可用於評估 MECP2 症候群患者可能發生的骨骼異常。這些異

常可能包括脊柱側凸（脊柱異常彎曲）、關節異常或其他骨骼畸形。 

重要的是要注意，雖然這些影像學研究可以提供有關結構異常的有價值信息，

但它們並不能直接確認 MECP2 症候群的診斷。診斷主要基於臨床發現、基因

檢測以及相關症狀和體徵的評估。影像學檢查通常用於補充臨床評估並提供有

關病情的額外信息。 

 

MECP2 症候群的基因突變 

MECP2 症候群是由位於 X 染色體上的 MECP2 基因複制引起的。MECP2 基因

提供了生成一種名為 MeCP2 的蛋白質的指令，該蛋白質參與調節其他基因的活

性。 

在患有 MECP2 症候群的個體中，存在 MECP2 基因的額外拷貝或重複。這種複

制導致 MeCP2 蛋白的過量產生，從而破壞細胞的正常功能並影響發育和神經功

能的各個方面。 

複製的 MECP2 基因導致該症候群症狀和體徵的確切機制尚不完全清楚。然

而，據信過量的 MeCP2 蛋白會破壞基因表達的正常調節，導致大腦發育和功能

異常。 

MECP2 症候群是一種 X 連鎖遺傳病，這意味著它主要影響男性。由於存在可

以部分補償異常基因拷貝的第二條 X 染色體，攜帶重複基因的女性可能表現出

較輕的症狀。 

重要的是要注意，MECP2 症候群是一種罕見的遺傳疾病，並非所有重複的個體

都表現出相同的症狀或嚴重程度。廣泛的臨床表現被認為受到多種因素的影

響，包括複製的 MECP2 基因的具體位置和大小，以及與其他基因和環境因素

的潛在相互作用。 

 

MECP2 症候群的粒線體功能障礙 

MECP2 症候群是一種罕見的遺傳病，主要影響神經系統。它是由 MECP2 基因

的複製或過表達引起的，這會導致 MECP2 蛋白水平失衡。雖然 MECP2 症候群

的主要特徵是基因表達和神經元功能失調，但有證據表明粒線體功能障礙參與

了該疾病。 

研究表明，患有 MECP2 症候群的個體表現出粒線體異常。這些包括粒線體形
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態改變、粒線體功能受損和粒線體生物發生缺陷。 

粒線體形態通常在 MECP2 症候群中受到影響，據報導受影響細胞中的粒線體

支離破碎或伸長。粒線體裂變和融合動力學的破壞可導致粒線體形狀和分佈異

常。 

此外，粒線體功能在 MECP2 症候群中受到損害。研究表明，患有該綜合徵的

個體的細胞和組織中粒線體呼吸能力下降、ATP 生成受損以及氧化應激增加。

這些粒線體功能缺陷可導致受影響組織的能量缺陷和細胞功能障礙。 

在 MECP2 症候群中也報導了粒線體生物發生的缺陷。粒線體生物發生是指在

細胞中產生新粒線體的過程。這個過程的失調會導致粒線體質量和功能改變。

研究表明粒線體生物發生途徑受到破壞，包括粒線體 DNA(mtDNA)拷貝數的改

變和 MECP2 症候群患者參與粒線體生物發生的基因表達受損。 

粒線體功能障礙導致 MECP2 症候群發病機制的確切機制尚不完全清楚。然

而，據信能量代謝受損、氧化應激和粒線體動力學改變在疾病進展中起著重要

作用。 

雖然目前無法治癒 MECP2 症候群，但旨在減輕粒線體功能障礙的治療方法可

能會有希望。針對粒線體功能和氧化應激的策略，例如使用粒線體靶向抗氧化

劑和調節粒線體生物發生的化合物，正在探索作為潛在的治療途徑。 

總之，雖然 MECP2 症候群的主要原因是 MECP2 基因的過度表達，但有證據表

明該疾病存在粒線體功能障礙。需要進一步的研究來闡明所涉及的具體機制，

並開發靶向療法來解決粒線體缺陷並改善 MECP2 症候群患者的臨床結果。 

 

MECP2 症候群的治療 

目前，MECP2 症候群尚無特效療法。治療的重點是控制症狀並為患有這種疾病

的人提供支持性護理。MECP2 症候群的管理通常是多學科的，涉及一組醫療保

健專業人員，如神經學家、遺傳學家、物理治療師、職業治療師和語言治療

師。 

治療方法可能因個人的具體需要和症狀而異。一些常見的干預措施和策略包

括： 

症狀管理：可以開出藥物來幫助控制特定症狀，例如癲癇發作、肌肉僵硬和胃

腸道問題。這些藥物通常根據個人需求量身定制，可能需要定期調整。 

物理療法：物理療法可以幫助提高肌肉力量、協調性和活動能力。它可能涉及

鍛煉、伸展和輔助設備，以增強運動和功能能力。 

職業治療：職業治療側重於提高日常生活技能、精細運動技能和獨立性。它可

能涉及增強手眼協調能力、感覺統合技術和支持參與日常活動的適應性活動。 

言語治療：言語治療可以幫助解決 MECP2 症候群患者可能存在的溝通困難和

進食困難。言語語言病理學家可以提供策略和練習來提高言語和語言技能，並

解決吞嚥和口腔運動控制方面的困難。 

行為和教育支持：患有 MECP2 症候群的個人可能會受益於行為干預，例如應
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用行為分析(ABA)，以解決具有挑戰性的行為並促進社交和適應技能。特殊教

育服務和個性化教育計劃(IEP)可以幫助根據個人的特定需求定制教育計劃。 

支持性護理：提供支持性和培育性環境對於 MECP2 症候群患者及其家人至關

重要。定期監測健康狀況、滿足營養需求並確保適當的社會和情感支持可以促

進個人的整體健康。 

對於患有 MECP2 症候群的人來說，接受專業醫療團隊的持續醫療護理和管理

非常重要。定期隨訪和評估可以幫助監測症狀的進展，根據需要調整治療策

略，並為個人及其家人提供支持。 
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18.Moebiussyndrome(Moebius 症候群) 

Moebius 症候群的歷史 

Moebius 症候群，又稱 Moebius 序列，1888 年由德國眼科醫生

PaulJuliusMoebius 首先描述。Moebius 觀察到一組患有先天性面神經麻痺和外

展神經麻痺，導致特徵性雙側面癱和眼球運動障礙的患者。 

自最初描述以來，更多的莫比斯症候群病例被記錄在案，研究人員在了解其根

本原因、臨床特徵和相關異常方面取得了重大進展。以下是莫比烏斯症候群歷

史的簡要概述： 

19 世紀後期：德國神經學家 PaulJuliusMoebius 在一系列病例報告中首次提供了

該症候群的臨床描述。他描述了由於面部肌肉麻痺和無法橫向移動眼睛而導致

的面部表情缺失。 

20 世紀：20 世紀初，世界各地的醫生和研究人員報告了更多的莫比烏斯症候群

病例。該症候群被認為是一種獨特的實體，其特徵是面部和動眼神經麻痺的組

合。 

1950 年代至 1960 年代：顱腦磁共振成像(MRI)等神經影像學技術的進步使與莫

比烏斯症候群相關的腦幹異常可視化成為可能。這些影像學研究顯示參與面部

和眼球運動的顱神經核發育不全或發育不全。 

20 世紀後期：遺傳學研究開始闡明莫比烏斯症候群的可能原因。在某些情況

下，該症候群被發現與基因突變或染色體異常有關，而在其他情況下，原因仍

不明。 

最新進展：近年來，基因研究已經確定了莫比烏斯症候群的幾種潛在遺傳原

因。包括 PLXND1、REV3L 和 GATA3 在內的各種基因的突變與該症候群的某

些病例有關。然而，Moebius 症候群的遺傳基礎仍然很複雜，尚未完全了解。 

今天，Moebius 症候群仍然是一個活躍的研究領域。遺傳學、神經影像學和臨

床理解的進步改善了對患有這種疾病的人的診斷、管理和支持。已經建立了組

織和支持團體來提供資源、提高認識和支持受影響的個人及其家人。 

 

Moebius 症候群的分類 

Moebius 症候群是一種罕見的先天性神經系統疾病，其特徵是面部神經和外展

神經（第六腦神經）發育不全或缺失，導致面部麻痺和眼球運動受限。雖然

Moebius 症候群的分類可能因來源而略有不同，但它通常包括以下亞型或變

異： 

經典莫比斯症候群：這是最常見的亞型，其特徵是雙側面癱和水平眼球運動受

限。其他特徵可能包括四肢、口面部結構異常和言語困難。 

非典型莫比斯症候群：這種亞型是指表現出莫比斯症候群特徵但在典型臨床表

現中還存在其他異常或變異的病例。這些額外的特徵可能涉及其他顱神經，例

如三叉神經或舌咽神經，並且在受影響的個體之間可能存在很大差異。 
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波蘭-Moebius 症候群：該亞型是 Moebius 症候群與波蘭症候群的結合，其特徵

是身體一側的胸肌缺失或發育不全。波蘭-莫比烏斯症候群患者可能有額外的肢

體和肌肉骨骼異常。 

莫比斯樣症候群：該術語用於描述類似莫比斯症候群但不完全符合診斷標準的

病例。這些病例可能有面部無力和眼球運動受限，但缺乏經典莫比斯症候群中

的一些典型特徵或相關異常。 

需要注意的是，莫比斯症候群是一種複雜的疾病，臨床表現範圍廣泛，嚴重程

度不一。一些受影響的個體可能具有進一步影響臨床表現的其他相關特徵或醫

療狀況。莫比斯症候群的分類有助於了解該症候群的不同亞型和變異，有助於

診斷、管理和研究工作。 

 

Moebius 症候群的症狀和體徵 

Moebius 症候群是一種罕見的神經系統疾病，主要影響顱神經，尤其是面神經

（第七顱神經）和外展神經（第六顱神經）。Moebius 症候群的體徵和症狀的

嚴重程度各不相同，可能包括以下內容： 

面癱：雙側面癱是莫比烏斯症候群的標誌性特徵。受影響的人無法或無法移動

面部肌肉，導致面部表情缺失，包括無法微笑、皺眉或完全閉上眼睛。 

眼球運動受限：Moebius 症候群通常涉及控制眼球橫向運動的外展神經。因

此，患有莫比烏斯症候群的人可能難以橫向（向兩側）移動眼睛，並且可能依

靠頭部運動來補償有限的眼球運動。 

眼部異常：除了眼球運動受限外，莫比烏斯症候群還可能出現其他眼部異常。

這些可能包括斜視（眼睛未對準）、眼球震顫（不自主的眼球運動）和視力或

視力下降。 

餵養和吞嚥困難：由於面部肌肉無力，包括吸吮和吞嚥所需的肌肉，患有莫比

斯症候群的嬰兒可能難以進行母乳喂養或奶瓶餵養。這可能導致餵養困難和體

重增加不足。 

言語和發音問題：面部肌肉運動受限也會影響言語和發音。Moebius 症候群患

者可能有言語困難，包括發音、言語清晰度和語調方面的問題。 

肢體異常：一些莫比烏斯症候群患者可能會出現肢體異常，例如馬蹄內翻足、

關節攣縮或手指或腳趾呈蹼狀。這些異常的嚴重程度可能會有所不同，並且可

能不會在所有情況下都存在。 

其他相關特徵：Moebius 症候群可能與其他特徵和醫療狀況相關，儘管它們的

發生可能會有所不同。這些可能包括肌肉骨骼異常、聽力損失、牙齒問題、智

力障礙和發育遲緩。 

請務必注意，Moebius 症候群的體徵和症狀因人而異，並非所有受影響的人都

會表現出所有這些特徵。症狀的嚴重程度和具體組合可能不同，即使在患有這

種疾病的家庭成員之間也是如此。由在診斷和管理 Moebius 症候群方面經驗豐

富的醫療專業人員進行的全面評估對於準確診斷和適當管理至關重要。 
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Moebius 症候群的圖像研究 

在 Moebius 症候群中，影像學研究通常用於評估與該病症相關的結構和功能異

常。雖然沒有明確診斷 Moebius 症候群的特定影像學發現，但某些影像學方法

可以幫助評估受影響的區域。以下是 Moebius 症候群的一些常用影像學研究： 

磁共振成像(MRI)：MRI 是一種非侵入性成像技術，它使用強大的磁鐵和無線

電波來創建身體結構的詳細圖像。在 Moebius 症候群中，MRI 可用於評估顱神

經、腦乾和相關結構。它可以幫助識別這些區域的任何結構異常或畸形，例如

顱神經發育不全或缺失、腦幹形態異常或其他相關發現。 

電腦斷層掃描(CT)：CT 掃描使用 X 射線和電腦處理來生成身體的橫截面圖

像。它可以提供有關骨骼結構的詳細信息，並有助於評估 Moebius 症候群中任

何相關的顱面異常，例如顱骨或面部骨骼的畸形。 

腦電圖(EEG)：EEG 是一種記錄大腦電活動的測試。有時在莫比烏斯症候群患

者身上進行，以評估大腦功能的任何異常，特別是與癲癇發作或癲癇有關的異

常。腦電圖可以幫助檢測大腦中可能需要進一步評估和管理的異常電模式。 

超聲波：超聲波成像使用高頻聲波來創建身體結構的實時圖像。雖然不常用於

莫比烏斯症候群的診斷，但它可以在特定情況下用於評估懷孕期間胎兒的發育

情況。超聲波可以幫助識別子宮內的任何面部或肢體異常，並可以為產前診斷

提供額外信息。 

重要的是要注意成像方式的選擇取決於具體的臨床情況、疑似相關異常和個體

的年齡。影像學研究通常由醫學專家團隊進行安排和解讀，包括神經學家、放

射學家和遺傳學家，他們專門診斷和管理莫比烏斯症候群患者。 

 

Moebius 症候群的基因突變 

Moebius 症候群的確切病因尚不完全清楚，其遺傳基礎仍然很複雜。雖然已經

確定了幾個潛在的遺傳因素，但沒有一個特定的基因突變可以解釋所有莫比斯

症候群病例。但是，某些遺傳改變與該病症有關。 

一些研究表明，莫比斯症候群可能具有多因素遺傳模式，涉及遺傳和環境因

素。人們認為各種遺傳因素，包括遺傳和從頭（新）突變，可能有助於該症候

群的發展。 

幾個基因與莫比烏斯症候群的發展有關，儘管這些基因的參與因受影響的個體

而異。一些與莫比斯症候群相關的基因包括： 

PLXND1：已在少數莫比烏斯症候群患者中發現 PLXND1 基因突變。該基因在

顱神經及其相關結構的發育中發揮作用。 

REV3L：REV3L 基因的變體已在一些莫比烏斯症候群患者身上被發現。該基因

參與 DNA 修復過程，也與其他神經系統疾病有關。 

GATA3：GATA3 基因的突變已在少數莫比烏斯症候群患者中被報導。該基因

對於某些腦神經的發育至關重要。 

其他基因：其他基因，如 KIF21A、HOXA1 和 TUBB3，在極少數情況下與莫
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比烏斯症候群有關。 

值得注意的是，莫比烏斯症候群所涉及的遺傳因素仍在研究中，需要進行更多

的研究才能充分了解潛在的遺傳機制。在某些情況下，可以考慮進行基因檢

測，以幫助識別與該病症相關的潛在基因改變。 

建議對受莫比斯症候群影響的個人和家庭進行遺傳諮詢，以了解後代的遺傳模

式和潛在風險。遺傳諮詢師或醫學遺傳學家可以根據每個病例的具體遺傳發現

提供詳細信息和指導。 

 

Moebius 症候群的粒線體功能障礙 

Moebius 症候群是一種罕見的先天性疾病，其特徵是第六和第七腦神經發育不

全或缺失，導致面癱和眼球運動障礙。雖然莫比烏斯綜合症的確切原因尚不完

全清楚，但據信它是多因素的，涉及遺傳和環境因素。儘管粒線體功能障礙並

未直接與莫比斯綜合徵有關，但有一些證據表明粒線體功能與疾病的發展之間

存在潛在聯繫。 

研究表明，粒線體異常，例如氧化磷酸化受損、粒線體 DNA(mtDNA)突變和粒

線體形態改變，可能導致顱面異常和神經系統疾病的發病機制，包括與

Moebius 症候群相關的疾病。然而，粒線體功能障礙在莫比斯綜合徵發生髮展

中的具體作用尚不明確，有待進一步研究。 

值得注意的是，Moebius 症候群是一種具有多種潛在遺傳原因的異質性疾病。

它可以作為孤立的病症發生，也可以與其他遺傳綜合徵相關。在某些情況下，

影響粒線體功能或代謝的基因突變可能與 Moebius 症候群共存，進一步表明可

能涉及粒線體功能障礙。然而，Moebius 症候群中粒線體功能障礙的普遍性和

特定遺傳關聯仍不清楚。 

雖然粒線體功能障礙在其他神經系統疾病中得到了更廣泛的研究，例如粒線體

腦肌病、乳酸性酸中毒和中風樣發作(MELAS)綜合徵或 Leigh 綜合徵，但它在

Moebius 症候群中的作用需要進一步研究。未來的研究側重於評估 Moebius 症

候群患者的粒線體功能、mtDNA 完整性和相關遺傳因素，可能會更多地闡明粒

線體功能障礙在該疾病中的潛在參與。 

諮詢醫療保健專業人士或遺傳專家以全面評估和管理 Moebius 症候群非常重

要。他們可以根據個人的具體症狀、遺傳特徵和相關條件提供個性化的指導和

治療方案。 

 

Moebius 症候群的治療 

Moebius 症候群的治療側重於管理受影響個體所經歷的特定症狀和並發症。由

於 Moebius 症候群會影響多個系統和功能，因此通常建議採用涉及各種醫療保

健專業人員的多學科方法。以下是針對 Moebius 症候群患者採用的一些常見治

療策略： 

物理和職業治療：物理和職業治療可以幫助提高運動技能、肌肉力量、協調性
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和運動範圍。這些療法可能包括鍛煉、拉伸和專門技術，以增強功能能力和促

進獨立性。 

言語和語言治療：由於腦神經受累，許多莫比斯症候群患者可能會出現言語和

語言困難。言語和語言治療可以幫助改善言語產生、發音和語言技能。還可以

探索替代通信方法，例如手語或輔助和替代通信(AAC)設備。 

眼科護理：眼睛異常和視力問題在 Moebius 症候群中很常見。定期眼科評估和

對特定眼部疾病（例如斜視（眼睛未對準）或屈光不正）的適當管理可以幫助

優化視覺功能。 

心理和情感支持：患有 Moebius 症候群會帶來社交、情感和心理方面的挑戰。

獲得諮詢、支持團體和社會心理干預可能有助於解決這些問題並促進整體福

祉。 

牙科護理：莫比烏斯症候群患者可能有牙齒問題，包括咬合不正、牙齒缺失或

牙齒發育異常。定期牙科檢查、預防保健和正畸干預有助於保持口腔健康並解

決任何特定的牙齒問題。 

手術干預：在某些情況下，可以考慮進行外科手術來處理與 Moebius 症候群相

關的某些並發症。這些可能包括斜視、腭畸形或顱面畸形的矯正手術。 

需要注意的是，莫比斯症候群的治療方法應根據每個人的具體需求和症狀進行

個體化。與包括神經科醫生、康復專家、眼科醫生、語言治療師和其他相關專

家在內的醫療保健專業人員團隊密切合作，對於製定全面和量身定制的治療計

劃至關重要。 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



92 

 

19.Multiplesclerosis，MS/NeuromyelitisOpticaSpectrumDisorders，

NMOSD(多發性硬化症/泛視神經脊髓炎) 

多發性硬化症/泛視神經脊髓炎史: 

多發性硬化症(MS): 

多發性硬化症(MS)是一種慢性自身免疫性疾病，會影響中樞神經系統(CNS)，

特別是大腦和脊髓。它的特點是炎症、脫髓鞘（神經纖維保護層受損）和疤痕

組織的形成，這會破壞神經衝動的正常流動。 

以下是 MS 的簡要歷史： 

1868 年：法國神經學家 Jean-MartinCharcot 提供了最早的 MS 臨床描述之一。

他認識到神經系統症狀的獨特模式及其在受影響個體中的進展。 

1890 年代：德國神經學家 AloisAlzheimer 以其在阿爾茨海默病方面的工作而聞

名，他對 MS 的理解做出了重大貢獻。他描述了 MS 的病理特徵，包括 CNS 中

存在的病變和脫髓鞘。 

1930 年代至 1940 年代：瑞典神經學家 GunnarO.Hansson 引入了復發緩解型多

發性硬化症(RRMS)的概念，這是該疾病的最常見形式。他觀察到 MS 患者經歷

了惡化（復發）期，然後是部分或完全恢復（緩解）。 

1965 年：隨著皮質類固醇的發現，引入了第一個有效的 MS 治療方法。這些抗

炎藥成為控制急性複發和減少中樞神經系統炎症的重要工具。 

1981 年：磁共振成像(MRI)徹底改變了 MS 的診斷和監測。可視化和檢測中樞

神經系統病變的能力允許更早和更準確的診斷，以及更好地了解疾病進展。 

1990 年代：免疫系統異常的鑑定和 T 細胞在 MS 中的作用導致了疾病緩解療法

(DMT)的發展。這些藥物旨在降低復發率、減緩疾病進展和控制症狀。 

2004 年：靶向免疫細胞的單克隆抗體那他珠單抗被批准用於治療 MS。它在降

低復發率方面顯示出顯著療效，但後來與一種罕見的副作用相關，稱為進行性

多灶性腦白質病(PML)。 

2010 年代：口服 DMT 和新一代注射療法的推出擴大了 MS 的治療選擇，為個

人提供了更多選擇和個性化的疾病管理方法。 

正在進行的研究繼續提高我們對 MS 的理解，發現新的治療策略，並探索疾病

的根本原因。 

泛視神經脊髓炎(NMOSD)： 

泛視神經脊髓炎(NMOSD)是一組主要影響視神經和脊髓的自身免疫性疾病。

NMOSD 最初被認為是多發性硬化症的一種變體，但現在被認為是一種獨特的

疾病實體。 

以下是 NMOSD 的簡要歷史： 

1870 年：德國醫生 EugenDevic 描述了一名同時患有視神經炎和脊髓炎的患

者，這種病後來被稱為 Devic 病。這一早期描述標誌著人們開始將 NMOSD 理
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解為與 MS 不同的病症。 

2004 年：發現稱為 NMO-IgG 或水通道蛋白 4 抗體(AQP4-IgG)的特異性抗體徹

底改變了 NMOSD 的診斷和理解。在大多數 NMOSD 病例中發現的這種抗體以

水通道蛋白 4 水通道蛋白為目標，導致炎症和視神經和脊髓損傷。 

2006 年：國際 NMO 診斷小組(IPND)制定了 NMOSD 的診斷標準，將其與 MS

區分開來。這些標準幫助臨床醫生區分這兩種疾病並提高診斷的準確性。 

2015 年：Rituximab 是一種消耗 B 細胞的單克隆抗體，被確定為 NMOSD 的有

效治療方法。它顯著降低了 NMOSD 患者復發和殘疾進展的頻率。 

從那時起，已經探索和開發了其他治療選擇和治療策略，例如其他單克隆抗體

和免疫抑製藥物來管理 NMOSD。 

重要的是要注意，隨著科學研究的進展，MS 和 NMOSD 的歷史和理解都在不

斷發展。自從我在 2021 年 9 月上次更新以來，可能已經在診斷和治療方面取得

了新的發現和進步。因此，始終建議諮詢最新的醫療資源和專業人士以獲取有

關這些情況的最新信息。 

 

多發性硬化症/泛視神經脊髓炎的分類: 

多發性硬化症(MS): 

多發性硬化症（MS）根據臨床病程和疾病特徵分為不同的亞型。最常用的分類

系統是修訂後的 McDonald 標準，它結合了臨床、放射學和實驗室檢查結果。

MS 的亞型包括： 

復發緩解型多發性硬化症(RRMS)：這是最常見的 MS 形式，其特徵是明確定義

的複發或惡化，然後是部分或完全恢復（緩解）期。在復發之間，個人可能會

經歷穩定或改善的症狀。 

繼發性進行性多發性硬化症(SPMS)：SPMS 遵循初始復發緩解過程。隨著時間

的推移，神經功能逐漸惡化，有或沒有復發或急性加重。在這個階段，可能會

偶爾出現暫時的改善或輕微的緩解。 

原發性進行性多發性硬化症(PPMS)：PPMS 的特徵是神經功能從發病開始就穩

定惡化，沒有明顯的複發或緩解。與 SPMS 相比，進展可能更加緩慢，並且個

人通常會經歷更多的脊髓受累。 

進行性複發性多發性硬化症(PRMS)：PRMS 的特徵是症狀從發作開始逐漸惡

化，並伴有偶爾復發或急性加重。與 RRMS 不同，沒有緩解期，並且疾病會隨

著時間的推移繼續進展。 

注意：除上述亞型外，還有其他不太常見或非典型形式的 MS，包括良性 MS

和臨床孤立症候群(CIS)，它們可能是明確 MS 發展的先兆。 

泛視神經脊髓炎(NMOSD)： 

泛視神經脊髓炎(NMOSD)是一組主要影響視神經和脊髓的自身免疫性疾病。

NMOSD 的分類基於臨床和實驗室檢查結果，包括特定抗體的存在和疾病特

徵。NMOSD 的亞型包括： 
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視神經脊髓炎(NMO)：這是 NMOSD 的典型形式，其特徵是視神經炎（視神經

炎症）和脊髓炎（脊髓炎症）的嚴重發作。NMO 患者可能會反復出現這兩個核

心臨床特徵。 

NMO 譜系障礙(NMOSD)：NMOSD 包括範圍更廣的疾病，它們與 NMO 具有某

些共同特徵，但可能具有非典型或有限的表現。這些疾病可能涉及中樞神經系

統的其他區域，例如腦幹、下丘腦或大腦半球。 

值得注意的是，MS 和 NMOSD 的分類和理解有待於正在進行的研究，並且可

能會隨著時間的推移而更新。隨著科學知識的進步，可能會出現新的診斷標準

和疾病亞型。因此，必須向醫療保健專業人員諮詢有關 MS 和 NMOSD 分類的

最新和準確信息。 

 

多發性硬化症/泛視神經脊髓炎的症狀和體徵: 

多發性硬化症(MS)： 

多發性硬化症(MS)可引起嚴重程度和進展各不相同的各種症狀和體徵。症狀和

體徵會影響身體的不同部位，可能包括： 

視覺障礙：視力模糊或複視、對比敏感度下降、眼痛和眼球不自主運動（眼球

震顫）。 

疲勞：MS 的一種常見症狀，其特徵是持續的疲憊感，休息後無法緩解。 

運動症狀：無力、肌肉痙攣、行走或保持平衡困難、協調問題和震顫。 

感覺變化：四肢麻木或刺痛，燒灼感或瘙癢等感覺改變，對觸覺、溫度或疼痛

的敏感度提高。 

認知障礙：記憶力、注意力、注意力、信息處理速度和解決問題能力方面的問

題。有些人也可能會經歷判斷和推理的變化。 

腸道和膀胱功能障礙：便秘、腹瀉、尿急、尿頻或尿失禁。 

情緒變化：抑鬱、焦慮、情緒波動、易怒和情緒不穩定。 

疼痛：與 MS 相關的疼痛可表現為身體各個部位的慢性疼痛，包括神經性疼痛

（由神經損傷引起）。 

泛視神經脊髓炎(NMOSD)： 

泛視神經脊髓炎(NMOSD)主要影響視神經和脊髓，導致特定的症狀和體徵。這

些可以包括： 

視神經炎：眼睛突然疼痛、視力模糊或暗淡、視力喪失或視野缺損。 

橫貫性脊髓炎：嚴重背痛、腿部或手臂肌肉無力或麻痺、感覺改變或麻木、大

小便失禁以及協調和平衡困難。 

末節區症候群：由腦幹末節區炎症引起的頑固性呃逆或噁心嘔吐的發作。 

腦幹症狀：根據炎症的位置，NMOSD 可引起各種腦幹相關症狀，例如面部無

力或麻木、吞嚥或說話困難以及協調和平衡問題。 

呼吸損害：在嚴重的情況下，NMOSD 會導致呼吸肌無力，從而導致呼吸困

難。 
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請務必注意，這些症狀和體徵可能因人而異，並非所有患有 MS 或 NMOSD 的

人都會經歷相同的表現。此外，其他情況可能會出現類似的症狀，因此需要進

行全面的醫學評估和診斷測試來區分這些疾病。 

如果您或您認識的人出現任何相關症狀，請諮詢醫療保健專業人員以獲得準確

的診斷和適當的管理，這一點至關重要。 

 

多發性硬化症/泛視神經脊髓炎的圖像研究 

影像學研究在多發性硬化症(MS)和泛視神經脊髓炎(NMOSD)的診斷和管理中起

著至關重要的作用。常用的成像方式有以下幾種： 

磁共振成像(MRI)：MRI 是用於 MS 和 NMOSD 的主要成像技術。它提供了大

腦、脊髓和視神經的詳細圖像，允許對病變和異常進行可視化。主要 MRI 功能

包括： 

T1 加權圖像：這些圖像提供有關大腦和脊髓的結構和解剖結構的信息。 

T2 加權圖像：這些圖像對炎症、脫髓鞘和水腫區域敏感，可以識別 MS 或

NMOSD 病變。 

流體衰減反轉恢復(FLAIR)：FLAIR 圖像抑制來自腦脊液(CSF)的信號，增強

MS 和 NMOSD 病變的可見性。 

钆增強 MRI：靜脈注射造影劑（钆）有助於識別炎症活躍區域或血腦屏障破

壞。MRI 上增強的病灶提示近期或正在進行的疾病活動。 

光學相干斷層掃描(OCT)：OCT 是一種非侵入性成像技術，用於評估視網膜和

視神經的結構。它可以檢測到視網膜神經纖維層變薄，表明 MS 和 NMOSD 中

都存在視神經損傷。 

脊髓成像：特定成像技術（例如 T2 加權和 T1 加權序列）可以聚焦在脊髓上，

以檢測可能導致 MS 或 NMOSD 症狀的病變或異常。 

這些影像學研究有助於： 

確認病變的存在及其在中樞神經系統中的分佈。 

區分 MS 和 NMOSD。 

監測疾病進展、活動和治療反應。 

評估特定區域的參與情況，例如視神經或脊髓。 

排除具有類似症狀的其他情況。 

影像學檢查結果的解讀以及臨床病史和其他診斷測試對於 MS 和 NMOSD 的準

確診斷和管理決策至關重要。重要的是要諮詢專門從事神經學和影像學的醫療

保健專業人員，以確保對影像學研究進行適當的解釋和利用。 

 

多發性硬化症/泛視神經脊髓炎的基因突變 

多發性硬化症(MS)： 

多發性硬化症(MS)最初不被認為是一種遺傳疾病。雖然 MS 有遺傳成分，但它

是一種複雜的疾病，遺傳和環境因素共同促成了它的發展。遺傳學研究已經確
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定了幾種與 MS 發病風險增加相關的遺傳變異。一些與 MS 易感性有關的基因

包括： 

HLA-DRB1：HLA-DRB1 基因的變體是參與免疫反應的人類白細胞抗原(HLA)

系統的一部分，它與患 MS 的風險增加有關。 

IL2RA：白介素 2 受體α(IL2RA)基因的變異在免疫調節中發揮作用，與 MS 易

感性有關。 

CD40：參與免疫系統激活的 CD40 基因的遺傳變異與患 MS 的風險增加有關。 

TNFRSF1A：參與炎症調節的 TNFRSF1A 基因突變與某些罕見形式的 MS 相

關，臨床病程更嚴重。 

重要的是要注意，擁有這些遺傳變異並不能保證 MS 的發展，沒有這些變異的

個體仍然可以患上這種疾病。感染、維生素 D 水平和吸煙等環境因素也在 MS

的發展中發揮重要作用。 

泛視神經脊髓炎(NMOSD)： 

與 MS 不同，在泛視神經脊髓炎(NMOSD)中發現了一種特定的基因突變。大多

數 NMOSD 病例與稱為水通道蛋白 4 抗體(AQP4-IgG)的自身抗體的存在有關。

這些抗體靶向 aquaporin-4 水通道蛋白，導致中樞神經系統發炎和損傷。 

AQP4-IgG 抗體的存在對 NMOSD 具有高度特異性，有助於將其與 MS 區分開

來。雖然並非所有 NMOSD 病例都存在 AQP4-IgG 抗體，但它們的檢測被認為

是 NMOSD 的關鍵診斷標誌物。 

重要的是要認識到，了解 MS 和 NMOSD 中的遺傳因素是一個活躍的研究領

域，並且正在進行的研究繼續闡明這些情況下遺傳學、免疫系統失調和環境因

素之間複雜的相互作用。 

 

多發性硬化症/泛視神經脊髓炎中的粒線體功能障礙 

多發性硬化症/泛視神經脊髓炎的發病機制有關，儘管其對這些疾病的確切作用

和貢獻仍在研究中。以下是有關 MS 和 NMOSD 中粒線體功能障礙的一些信

息： 

多發性硬化症(MS)： 

粒線體功能障礙：研究表明，粒線體功能障礙，包括粒線體呼吸和能量代謝受

損、氧化應激以及粒線體 DNA(mtDNA)異常，可能促進 MS 的發生和發展。 

軸突損傷：粒線體功能障礙可導致軸突損傷和丟失，這是 MS 的主要病理特

徵。它會損害能量產生並導致 MS 病變中的神經變性。 

炎症反應：粒線體功能障礙也會影響 MS 的免疫反應。免疫細胞中功能失調的

粒線體可能導致異常免疫激活和炎症過程，從而導致 MS 病理學。 

潛在的治療目標：調節粒線體功能和改善粒線體健康正在成為 MS 的潛在治療

策略，儘管需要進一步研究來確定它們的療效。 

泛視神經脊髓炎(NMOSD)： 

證據有限：與 MS 相比，專門針對 NMOSD 粒線體功能障礙的研究有限。然
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而，一些研究表明粒線體功能障礙可能參與 NMOSD 發病機制。 

炎症性脫髓鞘：與 MS 類似，NMOSD 的特徵是炎症性脫髓鞘。粒線體功能障

礙可能導致 NMOSD 中出現的炎症過程和隨後的組織損傷。 

星形膠質細胞受累：NMOSD 通常與針對水通道蛋白 4(AQP4)水通道的自身抗

體的存在有關，主要在星形膠質細胞上表達。星形膠質細胞中的粒線體功能障

礙可能在 NMOSD 的發病機制中發揮作用，但需要進一步研究來闡明具體機

制。 

治療意義：粒線體功能障礙在 NMOSD 中的潛在作用可能提供新的治療靶點。

然而，需要更多的研究來更好地了解確切的機制並製定有針對性的干預措施。 

總體而言，雖然粒線體功能障礙似乎與 MS 和 NMOSD 的發病機制有關，但仍

需要進一步研究以充分闡明潛在機制並製定針對這些疾病中粒線體功能的有效

治療策略。 

 

多發性硬化症/泛視神經脊髓炎的治療 

多發性硬化症(MS)和泛視神經脊髓炎(NMOSD)的治療方法旨在控制症狀、預防

復發、減緩疾病進展並改善生活質量。雖然這兩種情況目前都無法治癒，但有

多種治療方案可供選擇。重要的是要注意，治療決定應諮詢專門研究這些疾病

的醫療保健專業人員。以下是常用的治療策略： 

多發性硬化症(MS)治療： 

疾病緩解療法(DMT)：DMT 是 MS 治療的基石。這些藥物有助於降低復發的頻

率和嚴重程度、減緩疾病進展以及控制中樞神經系統的炎症。DMT 的選擇取決

於多種因素，包括疾病亞型、活動度和患者個體特徵。DMT 的例子包括干擾

素、醋酸格拉替雷、富馬酸二甲酯、特立氟胺和單克隆抗體，如那他珠單抗、

奧瑞珠單抗和阿崙單抗。 

症狀管理：MS 症狀可能多種多樣，可能需要特定的管理方法。對症治療可能

包括針對痙攣、疼痛、疲勞、膀胱功能障礙和抑鬱症的藥物治療。還採用物理

療法、職業療法和康復計劃來改善活動能力、力量、協調性和整體功能。 

復發管理：MS 的急性複發或惡化可以用短期大劑量皮質類固醇治療，以減少

炎症和加速恢復。 

支持性護理：MS 管理通常涉及多學科方法來解決疾病的身體、心理和社會方

面的問題。支持性護理可能包括諮詢、職業康復、社會服務和支持小組。 

泛視神經脊髓炎(NMOSD)治療： 

免疫療法：NMOSD 治療的主要目標是預防復發和控制疾病活動。這是通過免

疫抑製或免疫調節藥物實現的。NMOSD 的一些常用治療方法包括： 

大劑量皮質類固醇：這些可用於急性發作或複發期間的短期治療。 

血漿置換(PLEX)：PLEX 是一種將血漿與血細胞分離並用替代溶液代替的程

序。它可以有效應對嚴重或難治性 NMOSD 攻擊。 

免疫抑製藥物：硫唑嘌呤、嗎替麥考酚酯、利妥昔單抗和依庫珠單抗是用於預
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防 NMOSD 復發的免疫抑製藥物。 

水通道蛋白 4(AQP4)抗體靶向治療：近年來，幾種特異性靶向 AQP4 抗體的單

克隆抗體，如依庫珠單抗和 inebilizumab，已顯示出預防 NMOSD 復發的前景。 

對症處理：與 MS 類似，對症治療在 NMOSD 中至關重要，可以解決特定症

狀，例如視神經炎、橫貫性脊髓炎和其他相關表現。可根據個人需要採用藥

物、物理療法和支持性護理。 

康復：康復計劃，包括物理治療、職業治療和言語治療，可以幫助控制殘留症

狀並改善功能和生活質量。 

MS 和 NMOSD 的治療決策都是個性化的，應基於患者的個體特徵、疾病活動

度和偏好。定期監測和密切跟進醫療保健專業人員對於確保最佳治療結果和根

據需要調整治療計劃至關重要。 
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20.NeurofibromatosistypeⅡ(神經纖維瘤症候群第二型) 

神經纖維瘤症候群第二型的歷史 

神經纖維瘤症候群第二型(NF2)是一種罕見的遺傳病，最早在 19 世紀末的醫學

文獻中有所描述。以下是 NF2 歷史的簡要概述： 

19 世紀後期：“神經纖維瘤病”一詞由德國病理學家

FriedrichvonRecklinghausen 於 1882 年創造。他描述了一組以神經腫瘤生長為特

徵的疾病，導致多發性神經纖維瘤的形成。該術語包括 1 型神經纖維瘤病(NF1)

和神經纖維瘤症候群第二型(NF2)。 

20 世紀初：1917 年，美國神經外科醫生 HarveyCushing 報告了一例雙側聽神經

瘤，這是 NF2 的標誌性腫瘤。他認識到這些腫瘤可能導致聽力損失和其他神經

系統症狀。 

1960 年代：VincentJ.Hyams 博士和 I.GeorgeMiller 博士等研究人員對 NF2 進行

了更詳細的臨床和病理描述。他們強調了 NF2 的獨特特徵，包括中樞神經系統

腫瘤生長的特徵模式和疾病的遺傳性質。 

1987 年：科學家確定了導致 NF2 的特定基因突變。NF2 基因位於 22 號染色體

上，是通過遺傳連鎖研究發現的。該基因編碼一種稱為 merlin 或 schwannomin

的蛋白質，它起著腫瘤抑制因子的作用。NF2 基因的突變導致神經系統腫瘤的

發展。 

1993 年：美國國立衛生研究院共識發展會議制定了 NF2 的診斷標準。這些標準

包括存在雙側聽神經瘤和其他特徵性腫瘤，以及 NF2 家族史或 NF2 基因突變的

鑑定。 

2000 年代及以後：基因檢測的進步提高了檢測 NF2 突變和促進早期診斷的能

力。對 NF2 分子機制的理解也得到了擴展，從而導致了治療 NF2 相關腫瘤的潛

在靶向療法。 

NF2 的歷史標誌著對該疾病的理解具有重大里程碑意義，包括 NF2 基因的鑑定

和診斷標準的建立。正在進行的研究繼續闡明 NF2 的遺傳基礎、病理生理學和

潛在治療方案。 

 

神經纖維瘤症候群第二型的分類 

神經纖維瘤症候群第二型(NF2)被歸類為神經纖維瘤病的一個亞型，神經纖維瘤

病是一組以神經系統腫瘤生長為特徵的遺傳性疾病。NF2 的特點是存在雙側前

庭神經鞘瘤，也稱為聽神經瘤。這是 NF2 的分類概述： 

診斷標準： 

NF2 的診斷基於美國國立衛生研究院(NIH)共識發展會議於 1993 年制定的特定

臨床標準。NF2 明確診斷的標準包括： 

雙側前庭神經鞘瘤：由負責平衡和聽力的神經引起的良性腫瘤，影響大腦的兩

側。 
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家族史：一級親屬（父母、兄弟姐妹或子女）確診為 NF2。 

單側前庭神經鞘瘤和附加標準：存在單側前庭神經鞘瘤（僅影響一側）和 NF2

的一級親屬，存在兩個或多個腦膜瘤、神經膠質瘤、神經鞘瘤或神經纖維瘤，

或其他特定特徵性腫瘤。 

其他腫瘤和特徵： 

除了雙側前庭神經鞘瘤，患有 NF2 的個體可能會出現其他腫瘤類型和臨床特

徵，這有助於疾病的診斷和分類。這些可以包括： 

腦膜瘤：起源於腦膜的良性腫瘤，腦膜是大腦和脊髓的保護層。 

神經鞘瘤：起源於施旺細胞的腫瘤，可影響身體的各種神經。 

室管膜瘤：由排列在腦室或脊髓中央管內的室管膜細胞產生的腫瘤。 

其他中樞神經系統腫瘤：患有 NF2 的個體可能會在大腦和脊髓中形成神經膠質

瘤、神經纖維瘤或其他類型的腫瘤。 

馬賽克： 

在某些情況下，NF2 可以表現出嵌合現象，即基因突變僅發生在身體細胞的一

部分。與經典 NF2 相比，馬賽克 NF2 可能導致更溫和的表型或非典型特徵。 

基因檢測： 

基因檢測在確認 NF2 的診斷中起著至關重要的作用。它涉及識別位於 22 號染

色體上的 NF2 基因的突變。分子遺傳學檢測可以檢測 NF2 基因的致病變異，協

助 NF2 的分類並為遺傳諮詢提供有價值的信息。 

需要注意的是，NF2 的分類和診斷很複雜，涉及臨床標準、腫瘤特徵和基因檢

測結果的組合。由具有 NF2 和遺傳諮詢專業知識的醫療保健專業人員進行的全

面評估對於準確分類和管理病情至關重要。 

 

神經纖維瘤症候群第二型的症狀和體徵 

神經纖維瘤症候群第二型(NF2)是一種遺傳性疾病，其特徵是神經系統中出現腫

瘤。NF2 的體徵和症狀因人而異，但有幾個與該病症相關的共同特徵。以下是

NF2 中的主要症狀和體徵： 

雙側前庭神經鞘瘤（聽神經瘤）： 

NF2 的標誌性特徵是存在雙側前庭神經鞘瘤，這是在負責平衡和聽力的神經上

形成的良性腫瘤。這些腫瘤會導致聽力下降、耳鳴（耳鳴）、頭暈以及平衡和

協調問題。 

其他顱神經腫瘤： 

除了前庭神經鞘瘤，患有 NF2 的個體可能會發展為影響其他顱神經的腫瘤，包

括： 

三叉神經神經鞘瘤：影響三叉神經的腫瘤，導致面部麻木、刺痛或疼痛。 

面部神經鞘瘤：涉及面神經的腫瘤，可導致面部無力或癱瘓。 

動眼神經鞘瘤：影響動眼神經的腫瘤，導致眼球運動異常或眼瞼下垂。 

脊柱腫瘤： 
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NF2 還可能涉及脊髓腫瘤，包括神經鞘瘤、腦膜瘤和室管膜瘤。這些腫瘤會導

致四肢無力或麻木、行走困難以及腸或膀胱功能問題。 

其他腫瘤和病變： 

NF2 可能導致神經系統以外的各種腫瘤和病變的發展，包括： 

腦膜瘤：起源於腦膜的良性腫瘤，可引起頭痛、癲癇發作或局灶性神經功能缺

損。 

神經鞘瘤：起源於雪旺細胞的腫瘤，可影響周圍神經並引起局部疼痛、虛弱或

感覺障礙。 

神經纖維瘤：可以在全身神經上發展的非癌性腫瘤。 

白內障：眼睛晶狀體混濁，導致視力受損。 

其他表現： 

一些患有 NF2 的人可能會體驗到其他功能，例如： 

認知和學習困難：NF2 可能與輕度認知障礙有關，包括注意力、記憶力和處理

速度方面的困難。 

皮膚變化：皮膚異常，如牛奶咖啡斑或皮下結節，可發生在 NF2 中，儘管它們

不如 1 型神經纖維瘤病(NF1)常見。 

重要的是要注意，NF2 症狀的嚴重程度和進展在受影響的個體之間可能存在很

大差異，即使在同一家庭中也是如此。定期醫學監測，包括神經影像學和聽力

學評估，對於檢測和管理 NF2 的體徵和症狀以及解決任何潛在的並發症至關重

要。早期干預和涉及神經科醫生、神經外科醫生和聽力學家等各種專家的多學

科方法可以幫助優化 NF2 患者的管理和生活質量。 

 

神經纖維瘤症候群第二型影像學研究 

在神經纖維瘤症候群第二型(NF2)的診斷和治療中，各種影像學研究在評估與該

病症相關的腫瘤和病變的範圍和特徵方面起著至關重要的作用。以下是 NF2 中

使用的一些常見成像方式： 

磁共振成像(MRI)： 

MRI 是評估 NF2 相關腫瘤和病變的主要成像方式。它提供大腦、脊髓和神經的

詳細圖像，允許檢測、定位和表徵各種 NF2 相關腫瘤，包括前庭神經鞘瘤、腦

膜瘤和脊髓腫瘤。MRI 可以幫助確定腫瘤的大小、位置和生長模式，以及它們

對周圍結構的影響。 

電腦斷層掃描(CT)掃描： 

CT 掃描可在某些情況下用於評估 NF2 的特定方面，例如評估骨結構和識別腫

瘤內的鈣化。雖然 MRI 是首選的成像方式，但 CT 掃描在某些情況下可以提供

額外的信息，特別是用於評估與 NF2 相關的骨異常。 

聽覺腦幹反應(ABR)測試： 

ABR 測試，也稱為聽覺誘發電位，是一種專門用於評估 NF2 患者聽力功能的測

試。它測量聽覺神經和腦幹響應聲音刺激而產生的電活動。ABR 測試可以幫助
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診斷和監測前庭神經鞘瘤的進展，這是 NF2 的一個特徵。 

眼科檢查： 

可以進行眼科檢查，包括眼底鏡檢查，以評估 NF2 的眼部表現。這些檢查可以

幫助檢測視網膜錯構瘤等特徵，這是可能存在於 NF2 中的良性腫瘤。 

全身成像： 

在某些情況下，可以採用全身成像技術（例如正電子發射斷層掃描(PET)或全身

MRI）來篩查中樞神經系統以外的其他腫瘤或病變。這些影像學研究可以幫助

識別 NF2 的顱外表現，例如外周神經鞘瘤或神經纖維瘤。 

重要的是要注意，NF2 中使用的特定影像學研究可能會因個人的臨床表現和可

用的專業知識而異。影像學檢查結果以及臨床檢查和基因檢測有助於 NF2 的診

斷和持續管理。通常建議定期進行影像學監測以監測腫瘤生長、評估治療反應

並指導治療決策。 

 

神經纖維瘤症候群第二型基因突變 

神經纖維瘤症候群第二型(NF2)是由 NF2 基因突變引起的。NF2 基因位於 22 號

染色體上，它提供了生成一種名為 Merlin（也稱為雪旺蛋白）的蛋白質的說

明。Merlin 是一種腫瘤抑制蛋白，可調節細胞生長和增殖。NF2 基因的突變導

致產生有缺陷或無功能的 Merlin 蛋白，從而導致神經系統腫瘤的發展。 

大多數 NF2 病例（約 95%）是由自發或從頭突變引起的，這意味著它們是首次

發生在受影響的個體身上，而不是從父母那裡遺傳的。然而，NF2 也可以以常

染色體顯性方式遺傳，有 50%的機會將突變基因傳遞給每個孩子。 

NF2 中最常見的突變類型是功能喪失突變，其中 NF2 基因片段被刪除或破壞。

這導致功能性 Merlin 蛋白的產生缺失或減少。其他類型的突變包括插入、重複

或點突變，它們會改變蛋白質的結構或功能。 

重要的是要注意，存在 NF2 基因突變並不一定意味著一個人會患上 NF2 或經歷

同樣嚴重的症狀。突變的具體類型和位置，以及其他遺傳和環境因素，可以影

響疾病表現的變異性。 

疑似患有 NF2 或有家族病史的個人可進行基因檢測。分子遺傳學檢測可以檢測

NF2 基因突變並幫助確診。此外，基因檢測可為家庭成員的遺傳諮詢、計劃生

育和風險評估提供重要信息。 

建議疑似 NF2 或有 NF2 家族史的個人諮詢具有遺傳學和神經纖維瘤病專業知識

的醫療保健專業人員，以討論基因檢測的潛在益處和局限性。 

 

神經纖維瘤症候群第二型的粒線體功能障礙 

神經纖維瘤症候群第二型(NF2)是一種罕見的遺傳性疾病，其特徵是沿著控制聽

力和平衡的神經出現多個良性腫瘤，稱為前庭神經鞘瘤。這些腫瘤通常由雪旺

細胞引起，雪旺細胞負責周圍神經的髓鞘形成和維持。雖然 NF2 主要是由 22

號染色體上的 NF2 基因突變引起的，該基因編碼一種叫做 merlin 或
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schwannomin 的蛋白質，但有限的證據表明粒線體功能障礙與 NF2 的發展或進

展之間存在潛在聯繫。 

粒線體功能障礙是指粒線體功能受損，粒線體是負責通過氧化磷酸化產生能量

的細胞器。它可表現為粒線體呼吸功能不足、活性氧(ROS)生成增加和粒線體

形態異常。雖然研究表明 merlin 與參與粒線體動力學和新陳代謝的蛋白質相互

作用，但粒線體功能障礙在 NF2 中的確切作用尚未確定。 

研究表明，粒線體功能的改變，例如氧化磷酸化受損和 ROS 產生增加，可能有

助於在 NF2 中觀察到的致瘤過程。這些改變可能會影響細胞信號、DNA 損傷

反應和腫瘤抑制通路，導致前庭神經鞘瘤和其他相關腫瘤的生長。然而，NF2

中粒線體功能障礙的具體機制和程度需要進一步研究。 

值得注意的是，NF2 是一種受各種遺傳和環境因素影響的複雜疾病。雖然粒線

體功能障礙可能在 NF2 的發展或進展中發揮作用，但它可能是一個多因素過

程，涉及 merlin 蛋白功能、其他細胞信號通路和其他遺傳或環境因素之間的相

互作用。需要進一步的研究來充分闡明粒線體功能障礙和 NF2 之間的關係，及

其對疾病診斷、治療和管理的潛在影響。 

如果您或您認識的人受到 NF2 的影響，建議諮詢醫療保健專業人士或遺傳專

家，他們可以根據個人的具體情況提供準確的信息、遺傳諮詢和適當的管理策

略。 

 

神經纖維瘤症候群第二型的治療 

神經纖維瘤症候群第二型(NF2)的管理側重於相關腫瘤和症狀的個體化治療和監

測。雖然無法治癒 NF2，但各種治療方法旨在控制腫瘤生長、保護神經功能和

改善生活質量。NF2 的治療方案包括： 

手術治療： 

可以進行手術以切除引起明顯症狀或影響重要結構的腫瘤。對於前庭神經鞘

瘤，手術選擇可能包括腫瘤切除術、腫瘤切除術（部分切除）或前庭神經切斷

術以減輕聽力損失和平衡問題等症狀。手術的可行性和潛在風險取決於腫瘤大

小、位置和患者個體特徵等因素。 

放射外科： 

立體定向放射外科手術，如伽瑪刀或射波刀，可被視為較小腫瘤或位於難以完

全切除的關鍵區域的腫瘤的替代手術或輔助手術。放射外科使用精確靶向的輻

射束來破壞腫瘤細胞並阻止其進一步生長。它可以成為控制腫瘤生長和保護神

經功能的有效治療方法。 

藥物： 

雖然沒有可以治癒 NF2 的特定藥物，但某些藥物可用於控制相關症狀或減緩腫

瘤生長。例如，貝伐珠單抗是一種抗血管生成藥物，在某些情況下顯示出穩定

或縮小前庭神經鞘瘤大小的希望。可能會開出其他藥物來控制疼痛或頭暈等症

狀。 
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聽覺康復： 

患有 NF2 和聽力損失的個人可能會受益於聽覺康復策略。這些可能包括使用助

聽器、輔助聽力設備或人工耳蝸，具體取決於聽力障礙的程度和類型。 

支持性護理： 

NF2 是一種複雜的疾病，可以影響一個人生活的各個方面。支持性護理措施旨

在解決 NF2 患者的身體、情感和社會需求。這可能包括由多學科專家團隊進行

定期監測和跟進，例如神經科醫生、神經外科醫生、聽力學家、物理治療師和

遺傳諮詢師。康復治療、諮詢和支持小組在應對與 NF2 相關的挑戰方面也很有

價值。 

對於 NF2 患者來說，接受持續的醫學監測以監測腫瘤生長和評估潛在並發症非

常重要。通常建議定期進行神經影像學檢查、聽力學評估和臨床評估，以檢測

腫瘤大小或神經功能的任何變化。治療方法將取決於個人的具體情況、腫瘤特

徵和整體健康狀況。因此，必須與在 NF2 方面經驗豐富的醫療保健專業人員團

隊密切合作，以確定最合適和有效的治療計劃。 
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21.PantothenateKinaseAssociatedNeurodegeneration(PKAN)(泛酸鹽

激酶關聯之神經退化性疾病) 

泛酸鹽激酶關聯之神經退化性疾病的歷史 

泛酸鹽激酶關聯之神經退化性疾病(PKAN)是一種罕見的進行性神經退行性疾

病，屬於一組稱為腦鐵積累性神經變性(NBIA)的疾病。1922 年，Hallervorden

和 Spatz 首次將其描述為一種以進行性肌張力障礙和色素性視網膜炎為特徵的

獨特臨床實體。 

早期，PKAN 主要被認為是一種具有明顯肌張力障礙和痙攣的運動障礙。然

而，隨著研究的進展，很明顯 PKAN 是一種複雜的疾病，具有多種臨床特徵和

廣泛的嚴重程度。 

1997 年，發現了 PKAN 的遺傳原因。發現編碼泛酸激酶 2 的 PANK2 基因突變

是導致 PKAN 發展的原因。泛酸激酶參與輔酶 A(CoA)的生物合成，輔酶 A 是

許多細胞過程的必需分子，包括能量代謝和脂質合成。PANK2 基因的突變導致

CoA 生物合成受損，據信這會導致 PKAN 的神經退行性過程。 

多年來，基因檢測的進步使得與 PKAN 相關的不同基因突變的診斷和鑑定得到

改進。這些突變可導致疾病的不同臨床亞型，包括經典 PKAN、非典型 PKAN

和中間形式。 

近年來的研究工作集中在了解 PKAN 的潛在分子機制和探索潛在的治療方法。

雖然目前還沒有治癒 PKAN 的方法，但對症治療和肌張力障礙、痙攣和其他相

關並發症等症狀的管理可以幫助改善患有這種疾病的人的生活質量。正在研究

實驗療法，包括深部腦刺激和研究藥物，但需要進一步研究以確定它們的有效

性和安全性。 

PKAN 的歷史說明了對該病症的不斷發展的理解，從最初將其識別為臨床症候

群到發現該病症背後的基因突變。正在進行的研究旨在揭示對 PKAN 發病機制

的更多見解，並開發有效的治療方法來減緩或阻止疾病進展。 

 

泛酸鹽激酶關聯之神經退化性疾病的分類 

泛酸鹽激酶關聯之神經退化性疾病(PKAN)可根據發病年齡和症狀嚴重程度分為

不同的臨床亞型。PKAN 的主要分類系統包括三個亞型： 

經典 PKAN：這是最常見和最嚴重的 PKAN 形式。症狀通常出現在兒童早期，

通常在 3 至 6 歲之間。患有經典 PKAN 的兒童通常會出現進行性肌張力障礙，

其特徵是肌肉不自主收縮和姿勢異常。其他常見特徵包括痙攣（肌肉僵硬）、

構音障礙（言語困難）、僵硬和認知障礙。疾病進展迅速，導致嚴重殘疾和運

動功能喪失。 

非典型 PKAN：這種形式的 PKAN 發病較晚，通常發生在青春期或成年期。與

經典 PKAN 相比，非典型 PKAN 可能會出現更廣泛的症狀，並且進展更慢。非
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典型 PKAN 患者可能會同時出現肌張力障礙、帕金森症（類似於帕金森病的運

動異常）和認知能力下降。也可能出現癲癇發作和精神症狀，例如抑鬱和焦

慮。 

中間 PKAN：中間 PKAN 代表一種在症狀嚴重程度和發病年齡方面介於經典

PKAN 和非典型 PKAN 之間的疾病。該亞型的臨床特徵和疾病進展差異很大，

個體可能表現出經典和非典型 PKAN 中觀察到的症狀組合。 

值得注意的是，雖然這些分類提供了一個總體框架，但 PKAN 的表現和進展可

能因人而異。嚴重程度和具體症狀可能受到各種因素的影響，包括所涉及的特

定基因突變。 

基因檢測在確定 PKAN 的診斷和確定與該疾病相關的特定基因突變方面起著至

關重要的作用。 

 

泛酸鹽激酶關聯之神經退化性疾病的症狀和體徵 

泛酸鹽激酶關聯之神經退化性疾病(PKAN)的特徵是一系列神經系統症狀和體

徵，這些症狀和體徵通常出現在兒童時期。PKAN 的症狀和體徵在嚴重程度和

進展方面可能因人而異。PKAN 的主要特點包括： 

肌張力障礙：肌張力障礙是 PKAN 的主要症狀，其特徵是持續或間歇性的不自

主肌肉收縮，導致姿勢和運動異常。PKAN 中的肌張力障礙通常始於腿部，最

終累及其他身體部位，包括手臂、軀乾和面部。 

帕金森症：帕金森症是指一組類似於在帕金森病中觀察到的運動異常。患有

PKAN 的人可能會出現運動遲緩（運動緩慢）、僵硬（僵硬）和震顫等症狀。 

構音障礙：構音障礙是一種言語障礙，由用於言語產生的肌肉控制受損引起。

在 PKAN 中，構音障礙很常見，可表現為言語不清或語速緩慢、發音困難和音

質改變。 

痙攣：痙攣是指肌肉僵硬和肌張力增加，導致運動困難和姿勢異常。患有

PKAN 的人可能會出現痙攣，尤其是腿部，這會導致步態異常和協調困難。 

認知障礙：PKAN 可導致認知能力下降，包括注意力、記憶力和執行功能方面

的問題。智力障礙也可能存在，從輕微到嚴重不等。 

視神經萎縮：一些患有 PKAN 的人可能會出現視神經萎縮，這是一種視神經退

化，可導致視力障礙或視力喪失。 

癲癇發作：癲癇發作可能發生在 PKAN 中，儘管它們並不總是存在。它們可能

表現為全身性癲癇發作或局灶性癲癇發作，具體取決於受影響的大腦特定區

域。 

重要的是要注意 PKAN 的症狀和體徵會隨著時間的推移而進展，導致殘疾增加

和運動功能喪失。症狀的嚴重程度和具體組合可能因人而異，即使在同一

PKAN 亞型中也是如此。及時診斷和管理對於為 PKAN 患者提供適當的治療和

支持至關重要。 
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泛酸鹽激酶關聯之神經退化性疾病的圖像研究 

各種影像學研究可用於泛酸鹽激酶關聯之神經退化性疾病(PKAN)的診斷和評

估。這些成像技術有助於可視化大腦中的結構異常，並提供有關疾病範圍和進

展的寶貴信息。以下是 PKAN 中使用的一些常見影像學研究： 

磁共振成像(MRI)：MRI 是 PKAN 中最常用的成像技術。它提供了大腦結構的

詳細圖像，並可以揭示 PKAN 中的特徵發現。PKAN 的 MRI 檢查結果通常包括

基底神經節的變化，基底神經節是參與運動控制的大腦區域。這些變化可能表

現為蒼白球、殼核和其他基底神經節結構中的鐵積累（鐵沉積）。鐵沉積在 T2

加權或磁化率加權 MRI 序列上表現為高信號（亮區）。 

擴散張量成像(DTI)：DTI 是一種基於 MRI 的技術，可測量腦組織中水分子的

擴散。它提供有關大腦中白質纖維的完整性和連通性的信息。DTI 有助於評估

PKAN 中白質束的參與和檢測異常，例如分數各向異性降低（表明纖維完整性

受損）和平均擴散率增加（表明組織完整性喪失）。 

磁共振波譜(MRS)：MRS 是一種專門的 MRI 技術，可測量腦組織的化學成分。

它可以提供有關 PKAN 代謝異常的信息。MRS 可能顯示某些代謝物水平的改

變，例如 N-乙酰天冬氨酸(NAA)、膽鹼和肌醇，這反映了細胞完整性和新陳代

謝。 

正電子發射斷層掃描(PET)：PET 成像可以通過測量大腦中放射性示踪劑的分佈

來評估大腦的新陳代謝和功能。在 PKAN 中，PET 掃描可能顯示受影響大腦區

域的代謝減退（代謝活動減少），特別是在基底神經節中。 

這些影像學研究連同臨床發現和基因檢測有助於 PKAN 的診斷和監測。它們有

助於將 PKAN 與其他神經退行性疾病區分開來，並為了解與該疾病相關的潛在

大腦異常提供有價值的見解。 

 

泛酸鹽激酶關聯之神經退化性疾病的基因突變 

泛酸鹽激酶關聯之神經退化性疾病(PKAN)主要由 PANK2 基因突變引起。

PANK2 基因提供了產生一種叫做泛酸激酶 2 的酶的指令，泛酸激酶 2 參與輔酶

A(CoA)的生物合成。CoA 在各種細胞過程中起著關鍵作用，包括能量代謝和脂

質合成。 

大多數 PKAN 病例與常染色體隱性遺傳有關，這意味著受影響的個體會繼承兩

個拷貝的突變 PANK2 基因，每個拷貝來自父母雙方。PANK2 基因中的特定突

變可能因人而異，可能涉及 DNA 構建塊（核苷酸）的小缺失、插入或替換。 

PANK2 基因中的這些突變導致泛酸激酶 2 酶活性的缺乏或功能障礙，從而損害

CoA 的生物合成。由此產生的 CoA 缺乏會破壞正常的細胞過程，特別是在大腦

中，導致 PKAN 中出現的特徵性神經變性。 

值得注意的是，並非所有具有 PKAN 臨床特徵的個體都具有 PANK2 基因突

變。有些人可能在其他基因中發生突變，導致相似的表型，這些病例被稱為

“非典型 PKAN”或“PKAN 樣”病症。這些非典型 PKAN 形式的遺傳基礎仍
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在通過正在進行的研究加以闡明。 

基因檢測，包括 PANK2 基因的測序，可用於確認 PKAN 的診斷並識別受影響

個體的特定突變。遺傳諮詢對於受 PKAN 影響的家庭了解遺傳模式和未來懷孕

的潛在風險至關重要。 

 

泛酸鹽激酶關聯之神經退化性疾病中的粒線體功能障礙 

泛酸鹽激酶關聯之神經退化性疾病(PKAN)，也稱為腦鐵蓄積神經變性

1(NBIA1)，是一種罕見的神經退行性疾病，其特徵是大腦中鐵的異常蓄積和進

行性神經系統症狀。雖然 PKAN 主要是由 PANK2 基因突變引起的，該基因編

碼參與輔酶 A(CoA)生物合成的泛酸激酶 2，但越來越多的證據表明粒線體功能

障礙與 PKAN 的發病機制之間存在潛在聯繫。 

粒線體在能量產生、氧化應激調節和細胞代謝中起著關鍵作用。粒線體功能障

礙可導致能量產生受損、氧化應激增加和各種細胞過程中斷。在 PKAN 的情況

下，粒線體功能障礙被認為有助於在該疾病中觀察到的神經退行性過程。 

研究表明，PANK2 突變可導致 CoA 生物合成受損和隨後的細胞 CoA 缺乏。

CoA 是參與多種細胞過程的必需分子，包括能量代謝、脂肪酸氧化和抗氧化防

禦。CoA 水平降低會影響粒線體功能，包括氧化磷酸化受損和活性氧(ROS)生

成增加。這些粒線體異常反過來會導致 PKAN 中的細胞功能障礙、氧化應激和

神經元損傷。 

此外，使用 PKAN 細胞和動物模型的研究表明，粒線體形態發生了改變，粒線

體動力學受損，例如異常的粒線體融合和裂變。這些粒線體動力學異常會破壞

細胞內粒線體的正常分佈和功能，進一步導致 PKAN 中的粒線體功能障礙和細

胞損傷。 

雖然將粒線體功能障礙與 PKAN 中的神經退行性過程聯繫起來的確切機制尚不

完全清楚，但很明顯，粒線體在疾病病理學中起著重要作用。針對粒線體功能

障礙和氧化應激已被建議作為 PKAN 的潛在治療方法，儘管需要進一步研究以

開發有效的治療方法。 

如果您或您認識的人受到 PKAN 的影響，建議諮詢醫療保健專業人士或遺傳專

家，他們可以根據個人的具體情況提供準確的信息、遺傳諮詢和適當的管理策

略。 

 

泛酸鹽激酶關聯之神經退化性疾病的治療 

目前，泛酸鹽激酶關聯之神經退化性疾病(PKAN)尚無治癒方法，現有治療旨在

控制症狀並改善受影響個體的生活質量。PKAN 的治療方法通常是多學科的，

可能涉及以下方面： 

對症處理：可以開具藥物來幫助控制肌張力障礙、痙攣和癲癇發作等症狀。示

例包括肌肉鬆弛劑、抗驚厥藥物和肉毒桿菌毒素注射以減少肌肉僵硬和痙攣。 

物理和職業治療：物理和職業治療可以幫助改善活動能力、保持關節靈活性並
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增強整體功能能力。這些療法可能包括鍛煉、拉伸、輔助設備和適應性技術，

以促進獨立性和優化運動技能。 

言語和交流治療：患有 PKAN 的人可能會因肌肉僵硬和肌張力障礙而在言語和

交流方面遇到困難。言語和交流治療可以幫助改善言語清晰度、開發替代交流

策略以及提高整體語言技能。 

支持性護理：管理與 PKAN 相關的症狀和並發症是治療的重要組成部分。這可

能涉及營養支持、餵養困難的管理、呼吸護理以及解決任何相關的醫療狀況，

例如癲癇或胃腸道問題。 

遺傳諮詢：遺傳諮詢對 PKAN 患者及其家人至關重要。遺傳諮詢師可以提供有

關遺傳模式、復發風險和計劃生育選擇的信息。他們還可以幫助將家庭與

PKAN 的支持團體和資源聯繫起來。 

值得一提的是，正在進行的研究旨在開發 PKAN 的潛在疾病緩解療法。這些包

括探索新的治療方法，例如基因治療和靶向藥理學干預，以解決 PKAN 中潛在

的生化和細胞異常。符合條件的個人可能可以獲得臨床試驗和實驗性治療，並

且諮詢醫學遺傳學家或運動障礙專業的神經學家可以提供有關潛在治療選擇和

參與研究的進一步指導。 
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22.Pelizaeus-MerzbacherDisease(Pelizaeus-Merzbacher氏症(慢性兒

童型腦硬化症)) 

Pelizaeus-Merzbacher 氏症的歷史 

Pelizaeus-Merzbacher 氏症(PMD)是一種罕見的遺傳病，主要影響中樞神經系

統，尤其是大腦和脊髓。它首先由德國神經學家 FriedrichPelizaeus 和

LudwigMerzbacher 在 19 世紀末和 20 世紀初描述。以下是 Pelizaeus-Merzbacher

氏症的簡史： 

FriedrichPelizaeus 的發現（1885 年）：1885 年，德國神經學家

FriedrichPelizaeus 觀察了一組具有特定症狀模式的患者，包括眼球震顫（不自

主的眼球運動）、共濟失調（缺乏肌肉協調）和痙攣（肌肉不協調）剛性）。

他記錄了這些病例並識別出一種獨特的臨床實體，後來被稱為 Pelizaeus-

Merzbacher 氏症。 

LudwigMerzbacher 的著作（1910 年）：另一位德國神經學家 LudwigMerzbacher

為理解 Pelizaeus-Merzbacher 氏症做出了重大貢獻。1910 年，他發表了對該病

的全面描述，包括其臨床特徵和病理學發現。他強調了這種疾病的進行性，並

描述了大腦白質的具體變化。 

遺傳研究的進展：多年來，遺傳研究的進展有助於更好地了解 Pelizaeus-

Merzbacher 氏症的潛在遺傳基礎。在 20 世紀後期，研究人員確定 PLP1（蛋白

脂質蛋白 1）基因的突變是該病的主要原因。該基因為一種叫做髓磷脂蛋白脂

質的蛋白質的生產提供了指導，這種蛋白質對於髓磷脂（神經纖維的保護層）

的形成和維持至關重要。 

亞型和基因型-表型相關性：進一步的研究表明，Pelizaeus-Merzbacher 氏症表現

出臨床和遺傳異質性。根據特定的基因突變和相關的臨床特徵，已經確定了該

疾病的不同亞型。這些亞型包括經典的 Pelizaeus-Merzbacher 氏症、先天性

Pelizaeus-Merzbacher 氏症和 2 型痙攣性截癱。基因型-表型相關性提供了對

Pelizaeus-Merzbacher 氏症患者症狀和疾病嚴重程度變異性的見解。 

目前的研究和治療：目前的研究工作集中在了解 Pelizaeus-Merzbacher 氏症的潛

在機制和開發潛在的治療策略。治療方法主要旨在控制症狀並提供支持性護

理。這些可能包括物理治療、職業治療和輔助設備，以應對運動和發育挑戰。

此外，正在進行的基因治療和其他新興治療方法的研究為未來的治療選擇帶來

了希望。 

值得注意的是，隨著科學知識的進步，對 Pelizaeus-Merzbacher 氏症的理解也在

不斷發展。正在進行的研究和臨床研究對於進一步闡明疾病機制、開發有針對

性的治療方法以及改善受 Pelizaeus-Merzbacher 氏症影響的個體的生活質量至關

重要。 
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Pelizaeus-Merzbacher 氏症的分類 

Pelizaeus-Merzbacher 氏症(PMD)根據特定的基因突變和相關的臨床特徵分為不

同的亞型。該分類有助於了解 PMD 患者症狀和疾病嚴重程度的差異。PMD 的

主要亞型包括： 

經典的 Pelizaeus-Merzbacher 氏症(PMD)：這是最常見和最知名的 PMD 形式。

它的典型特徵是早發性眼球震顫（不自主的眼球運動）、肌張力減退（低肌張

力）、共濟失調（缺乏肌肉協調）、痙攣（肌肉僵硬）和發育遲緩。隨著時間

的推移，患有典型 PMD 的人通常會經歷進行性神經功能惡化。 

先天性 Pelizaeus-Merzbacher 氏症：這種 PMD 亞型通常更嚴重，從出生或嬰儿

期就開始出現症狀（“先天性”是指先天性或出生時就存在）。先天性 PMD

的特徵是嚴重的肌張力減退、嚴重痙攣、癲癇發作、呼吸困難以及嚴重的智力

和發育障礙。病程通常很快，預後較差。 

過渡性 Pelizaeus-Merzbacher 氏症：該亞型代表經典 PMD 和先天性 PMD 之間

的中間形式。症狀的發作和疾病進展可能會有所不同，嚴重程度可以從中度到

重度不等。患有過渡性 PMD 的人可能有運動里程碑延遲、智力障礙、痙攣和

眼球震顫。 

Pelizaeus-Merzbacher 樣疾病：該類別包括與 PMD 具有某些臨床特徵但由 PLP1

以外的基因突變引起的病例。這些基因可能包括 GJC2（間隙連接蛋白γ2）、

TJP1（緊密連接蛋白 1）等。症狀和嚴重程度可能因特定的基因突變而異。 

請務必注意，PMD 的分類是基於臨床表現和遺傳發現。基因檢測和研究的進步

繼續有助於更好地了解 PMD 所涉及的亞型和相關基因。該分類有助於指導

PMD 患者的診斷、預後和管理方法。 

 

Pelizaeus-Merzbacher 氏症的症狀和體徵 

Pelizaeus-Merzbacher 氏症(PMD)是一種罕見的遺傳病，主要影響中樞神經系

統，尤其是大腦和脊髓。PMD 的體徵和症狀可能因具體亞型和個體差異而異。

但是，與 PMD 相關的常見症狀和體徵可能包括： 

眼球震顫：眼球震顫是指眼睛不自主的有節奏的運動。它通常是在患有 PMD

的個體中觀察到的最早跡象之一。眼睛可能會左右移動、上下移動或做圓周運

動。 

肌張力減退：肌張力減退或肌張力低是 PMD 的常見特徵。它可能導致肌肉力

量和協調性差，導致運動發育里程碑（如坐、爬和走）的延遲。 

共濟失調：共濟失調是指肌肉缺乏協調性，導致動作不穩，難以保持平衡。它

會影響粗大的運動技能，如行走，以及精細的運動技能，如伸手和抓握物體。 

痙攣狀態：痙攣狀態的特徵是肌肉張力和僵硬增加，通常會導致僵硬和急促的

運動。它會影響手臂、腿和其他身體部位，導致行動不便和協調困難。 

智力和發育障礙：許多患有 PMD 的人都經歷過智力和發育遲緩。這些症狀從

輕微到嚴重不等，可能會影響認知、學習和適應功能的各個方面。 
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言語和語言困難：言語和語言發育困難在 PMD 中很常見。個人可能語言能力

有限或無法使用語言，他們可能需要其他交流方式。 

癲癇發作：一些患有 PMD 的人可能會出現癲癇發作，這是大腦中異常的電活

動。癲癇發作的類型和嚴重程度各不相同。 

行為和精神問題：PMD 患者可能會出現行為問題和精神症狀，例如焦慮、抑鬱

和注意力缺陷/多動障礙(ADHD)。 

重要的是要注意，症狀的嚴重程度和進展在患有 PMD 的個體之間可能會有所

不同，即使在同一亞型中也是如此。早期識別和干預以及支持性護理（包括物

理和職業治療）可以幫助控制症狀並改善 PMD 患者的生活質量。 

 

Pelizaeus-Merzbacher 氏症的圖像研究 

在 Pelizaeus-Merzbacher 氏症(PMD)中，影像學研究在診斷和評估大腦異常的程

度方面起著至關重要的作用。最常用的成像技術包括： 

磁共振成像(MRI)：MRI 是 PMD 中使用的主要成像方式。它提供大腦和脊髓的

詳細圖像，允許結構異常的可視化。在 PMD 中，MRI 通常會顯示一種特徵性

的異常模式，稱為“虎紋”或“大理石紋”外觀。這種模式的特點是高信號強

度和低信號強度的交替區域，使白質呈現斑駁的外觀。其他發現可能包括胼胝

體（連接大腦兩個半球的結構）變薄、腦室擴大（大腦內充滿液體的空間）和

髓鞘形成延遲（神經纖維周圍形成保護性髓鞘）). 

擴散張量成像(DTI)：DTI 是一種先進的 MRI 技術，可以評估白質束的微觀結

構完整性。它可以提供有關大腦神經通路的連接和組織的信息。PMD 的 DTI 研

究顯示白質束的完整性和組織異常，這有助於了解該疾病的潛在病理生理學。 

質子磁共振波譜(MRS)：MRS 是一種專門的 MRI 技術，可提供有關組織化學成

分的信息。它可用於評估大腦中的代謝變化。在 PMD 中，MRS 研究表明某些

代謝物發生了改變，例如 N-乙酰天冬氨酸(NAA)水平降低，這是神經元丟失或

功能障礙的標誌。 

電腦斷層掃描(CT)：在某些情況下，可以使用 CT 掃描來評估大腦結構並識別

任何嚴重異常。然而，由於其卓越的軟組織對比度和檢測細微變化的能力，對

於 PMD 中的大腦成像，MRI 通常優於 CT。 

這些影像學檢查對於 Pelizaeus-Merzbacher 氏症的診斷和監測至關重要。它們可

以幫助將 PMD 與具有類似臨床表現的其他神經系統疾病區分開來，並為大腦

異常的程度和特徵提供有價值的見解。 

 

Pelizaeus-Merzbacher 氏症的基因突變 

Pelizaeus-Merzbacher 氏症(PMD)主要是由影響 PLP1 基因的基因突變引起的。

PLP1 基因提供了用於生產稱為蛋白脂質蛋白 1(PLP1)的蛋白質的說明。這種蛋

白質在髓鞘的形成和維持中起著至關重要的作用，髓鞘是中樞神經系統神經纖

維周圍的保護層。 
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大多數 PMD 病例與 PLP1 基因的重複或其他結構異常有關。這些遺傳改變破壞

了 PLP1 蛋白的正常產生和功能，導致大腦和脊髓的髓鞘形成受損。髓鞘形成

減少或異常會干擾神經信號的傳遞，導致 PMD 的特徵性症狀和體徵。 

PMD 以 X 連鎖隱性模式遺傳，這意味著突變基因位於 X 染色體上。因此，

PMD 主要影響男性。女性也可能受到影響，但由於存在可以彌補遺傳缺陷的第

二條 X 染色體，她們的症狀通常較輕。 

除了 PLP1 基因突變外，極少數 PMD 病例與其他基因突變有關，包括 GJC2

（編碼連接蛋白 47）和 TJP1（編碼緊密連接蛋白 1）。這些突變分別破壞了間

隙連接和緊密連接的正常功能，它們參與髓磷脂的形成和維持。 

可以進行基因檢測，例如 PLP1 基因測序，以確認 PMD 的診斷並確定個體中存

在的特定基因突變。這些信息可能有助於遺傳諮詢、計劃生育以及未來可能針

對特定遺傳異常的治療干預。 

 

Pelizaeus-Merzbacher 氏症的粒線體功能障礙 

Pelizaeus-Merzbacher 氏症(PMD)是一種罕見的遺傳性疾病，其特徵是中樞神經

系統髓鞘形成異常，從而導致進行性神經系統症狀。雖然 PMD 主要是由編碼

蛋白脂質蛋白(PLP)的 PLP1 基因突變引起的，但有證據表明粒線體功能障礙可

能參與了該疾病的發病機制。 

粒線體是參與能量產生、細胞代謝、鈣穩態和氧化應激調節的關鍵細胞器。粒

線體功能障礙會破壞這些重要的細胞過程，並導致細胞和組織損傷。在 PMD

的背景下，粒線體功能障礙被認為是潛在 PLP1 基因突變的次要後果。 

研究表明，PLP1 基因突變可導致粒線體形態改變和粒線體功能受損。這些粒線

體異常會影響能量產生並破壞正常的細胞代謝，這對於稱為少突膠質細胞的髓

鞘生成細胞的維持和功能至關重要。粒線體功能受損可導致 ATP 生成減少、氧

化應激增加和鈣穩態改變，所有這些都可能導致 PMD 中觀察到的病理。 

此外，有人提出 PMD 中的粒線體功能障礙可能有助於激活細胞死亡途徑，導

致少突膠質細胞變性和脫髓鞘。髓磷脂的丟失對神經衝動的正常傳導至關重

要，會導致 PMD 的神經系統症狀特徵，包括運動和認知障礙。 

儘管粒線體功能障礙被認為是 PMD 的次要事件，但靶向粒線體功能和氧化應

激已被提議作為一種潛在的治療方法。臨床前研究已經探索了旨在恢復粒線體

功能和減少氧化應激的各種策略，例如抗氧化療法和粒線體代謝調節劑。 

值得注意的是，對粒線體功能障礙與 PMD 相關的具體機制的理解仍在不斷發

展，需要進一步的研究來闡明粒線體在疾病發病機制中的確切作用。如果您或

您認識的人受到 PMD 的影響，建議諮詢醫療保健專業人士或遺傳專家，以獲

得準確的信息、遺傳諮詢以及根據個人具體情況採取適當的管理策略。 

 

Pelizaeus-Merzbacher 氏症的治療 

目前，尚無治癒 Pelizaeus-Merzbacher 氏症(PMD)的方法。PMD 的治療重點是
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控制症狀、提供支持性護理以及解決可能出現的並發症。治療方法根據每個受

影響個體的具體需求和症狀進行個體化。可能採用的一些治療策略包括： 

症狀管理：可以開出各種藥物來幫助管理與 PMD 相關的特定症狀。例如，肌

肉鬆弛劑或解痙藥可用於緩解肌肉僵硬和痙攣。如果出現癲癇發作，可以使用

抗驚厥藥物進行控制。 

物理和職業治療：物理和職業治療在 PMD 管理中起著至關重要的作用。這些

療法側重於改善活動能力、協調性、力量和功能能力。它們可能涉及鍛煉、伸

展運動、適應性設備和技術，以促進獨立運動和提高日常生活技能。 

言語和語言治療：言語和語言治療可以幫助 PMD 患者提高溝通技巧。這可能

包括增強言語能力的技術、替代交流方法（例如手語或輔助和替代交流設備）

以及解決吞嚥困難的策略。 

輔助設備和改裝：根據個人需求，可能會推薦輔助設備和改裝，以提高活動能

力、獨立性和生活質量。這可能包括助行器、矯形器、自適應座椅和對家庭環

境的改造。 

呼吸系統並發症的管理：由於 PMD 可能發生呼吸系統並發症，例如呼吸困難

和反复呼吸道感染，因此密切監測呼吸功能非常重要。治療可能涉及支持呼吸

功能的干預措施，例如輔助通氣或呼吸療法。 

多學科護理：PMD 是一種複雜的疾病，需要多位醫療保健專家的參與。一個多

學科護理團隊，包括神經學家、理療師、遺傳學家、治療師和其他專家，可以

提供全面的護理，解決疾病的不同方面，並支持 PMD 患者的整體健康。 

遺傳諮詢：遺傳諮詢對於 PMD 患者及其家人了解遺傳模式、復發風險和計劃

生育的潛在影響非常重要。 

請務必注意，PMD 的治療主要集中在控制症狀和改善生活質量上。對潛在的疾

病改善療法（包括基因療法和其他靶向方法）的研究正在進行中，為未來的治

療選擇提供了希望。 
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23.PhospholipsaA2-associatedNeurodegeneration(PLAN)PLAN)(磷

脂質脂解酶A2關聯之神經退化性疾病) 

磷脂質脂解酶 A2 關聯之神經退化性疾病的歷史 

磷脂質脂解酶 A2 關聯之神經退化性疾病(PLAN)是一種相對較新的神經退行性

疾病，隨著研究不斷發現有關該病症的更多信息，其歷史仍在不斷發展。2000

年代初期，醫學文獻中報導了首例 PLAN 病例。 

2006 年，一組研究人員確定 PLA2G6 基因的突變是 PLAN 的根本原因。該基因

提供了生產一種叫做磷脂酶 A2(PLA2)的酶的指令，這種酶在細胞膜的分解和必

需脂肪酸的釋放中起著至關重要的作用。PLA2G6 基因的突變破壞了酶的正常

功能，導致大腦中有毒物質的積累和隨後的神經變性。 

自從發現遺傳原因以來，全世界報告了更多的 PLAN 病例，研究人員一直在研

究該疾病以更好地了解其臨床特徵、進展和管理。基因突變的鑑定提高了診斷

能力，使疾病的早期檢測成為可能。 

由於 PLAN 是一種罕見的疾病，對其歷史的了解相對較新，並且隨著正在進行

的研究和臨床觀察而不斷擴大。正在努力更全面地了解這種情況，包括識別其

他基因突變和探索潛在的治療方法。 

值得注意的是，雖然 PLAN 與其他神經退行性疾病有相似之處，但每個病例都

可能表現出獨特的臨床特徵和進展模式。這突出表明需要在醫療保健專業人

員、研究人員和受影響的個人之間進行進一步的研究和合作，以增進我們的知

識並改進 PLAN 的診斷和管理。 

 

磷脂質脂解酶 A2 關聯之神經退化性疾病的分類 

磷脂質脂解酶 A2 關聯之神經退化性疾病(PLAN)被歸類為伴有腦鐵積累的神經

變性(NBIA)的一個亞型，它是一組以大腦中鐵異常積累為特徵的罕見遺傳病。

PLAN 在 NBIA 譜中的分類是基於其獨特的遺傳原因，涉及 PLA2G6 基因的突

變，該基因編碼磷脂酶 A2。 

在 NBIA 的分類中，PLAN 根據發病年齡和臨床特徵進一步分為兩個亞型： 

嬰兒發病 PLAN：這種亞型通常在出生後的頭兩年內出現，並以嚴重的神經系

統症狀為特徵。患有嬰儿期起病的 PLAN 的嬰兒可能會出現發育退化、進行性

痙攣（肌肉僵硬）、肌張力障礙（不自主的肌肉收縮）和視力障礙。 

非典型成人發病 PLAN：這種亞型出現在晚年，通常出現在成年期，其特點是

臨床表現更加多樣化。症狀可能包括帕金森症候群（類似於帕金森病的運動異

常）、肌張力障礙、認知能力下降、精神表現和其他神經系統異常。 

重要的是要注意，雖然這些亞型提供了理解疾病的一般框架，但個別 PLAN 病

例在症狀和疾病進展方面可能表現出顯著差異。此外，隨著進一步的研究發現

有關該病症及其亞型的更多信息，PLAN 的分類可能會發生變化。 
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磷脂質脂解酶 A2 關聯之神經退化性疾病的症狀和體徵 

磷脂質脂解酶 A2 關聯之神經退化性疾病(PLAN)的特徵是一系列神經系統症狀

和體徵。具體表現可因發病年齡和 PLAN 的亞型而異。但是，在 PLAN 患者中

可能會觀察到一些常見的症狀和體徵。這些包括： 

運動異常：PLAN 常表現為運動異常，如肌張力障礙，其特徵是持續的肌肉收

縮導致扭曲和重複運動。也可能存在其他運動障礙，包括帕金森症（類似於帕

金森病）和痙攣（肌肉僵硬）。 

認知和行為改變：許多患有 PLAN 的人會經歷認知衰退，這可能包括記憶力、

注意力和執行功能方面的困難。也可能會觀察到行為變化，例如易怒、衝動和

情緒障礙。 

視覺障礙：視覺障礙在 PLAN 中很常見，尤其是在嬰儿期發病的亞型中。這些

可能包括視神經萎縮（視神經損傷）、視力障礙和視力喪失。 

言語和語言問題：患有 PLAN 的人可能會出現言語和語言困難，包括言語失用

症（難以規劃和協調言語運動）和構音障礙（發音困難）。 

神經系統異常：PLAN 可能涉及各種神經系統異常，例如癲癇（癲癇發作）、

共濟失調（缺乏肌肉協調）和周圍神經病變（影響周圍神經系統的神經損

傷）。 

請務必注意，PLAN 的症狀和體徵可能是進行性的，這意味著它們會隨著時間

的推移而惡化。然而，即使在同一亞型中，具體表現也可能因人而異。由熟悉

病情的醫療團隊進行定期監測和全面護理對於管理和解決每個人的特定症狀和

需求至關重要。 

 

磷脂質脂解酶 A2 關聯之神經退化性疾病的圖像研究 

在磷脂質脂解酶 A2 關聯之神經退化性疾病(PLAN)的背景下，各種影像學研究

可用於評估大腦的結構和功能變化。所使用的具體成像方式可能因評估目的和

資源可用性而異。PLAN 中一些常用的影像學研究包括： 

磁共振成像(MRI)：MRI 是一種非侵入性成像技術，它使用磁場和無線電波生

成大腦的詳細圖像。它可以幫助識別大腦中的結構異常，例如白質變化、萎縮

和信號強度異常。MRI 可以提供有關 PLAN 中神經變性程度和進展的有價值信

息。 

擴散張量成像(DTI)：DTI 是一種特殊形式的 MRI，可測量水分子在腦組織中的

擴散。它提供有關白質纖維的完整性和連通性的信息。DTI 可以檢測白質束的

異常並評估損傷或退化的程度。 

磁共振波譜(MRS)：MRS 是一種測量腦組織化學成分的技術。它可以幫助評估

大腦中各種代謝物的水平，從而深入了解與神經退行性變相關的代謝變化。

MRS 可用於檢測受 PLAN 影響的特定大腦區域的異常情況。 

正電子發射斷層掃描(PET)掃描：PET 掃描涉及注射發射正電子的放射性示踪

劑。通過檢測示踪劑發射的伽馬射線，PET 掃描可以提供有關腦血流量、葡萄
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糖代謝和大腦中特定分子分佈的信息。PET 掃描有助於評估與 PLAN 相關的大

腦功能變化。 

單光子發射電腦斷層掃描(SPECT)掃描：SPECT 掃描使用放射性示踪劑來測量

大腦中的血流。它們可用於評估腦灌注並識別低灌注或高灌注區域。SPECT 掃

描可以提供有關 PLAN 患者大腦功能狀態的信息。 

重要的是要注意，這些影像學研究用於補充臨床評估，並且可能會根據患者的

具體需求和醫療保健環境中可用的專業知識而有所不同。成像模式的選擇及其

解釋應由在神經退行性疾病診斷和管理方面經驗豐富的合格醫療專業人員完

成。 

 

磷脂質脂解酶 A2 關聯之神經退化性疾病的基因突變 

磷脂質脂解酶 A2 關聯之神經退化性疾病(PLAN)主要由 PLA2G6 基因突變引

起。PLA2G6 基因提供了產生一種叫做磷脂酶 A2 第 6 組的酶的指令。這種酶參

與一種叫做磷脂的脂肪分子的分解，磷脂對細胞膜的結構和功能很重要。 

PLA2G6 基因突變可導致磷脂酶 A2 酶缺乏或功能障礙，從而破壞磷脂的正常分

解。這種破壞會導致異常脂質的積累和隨後對細胞的損害，特別是在大腦中。 

PLA2G6 基因的不同類型突變已在患有 PLAN 的個體中被鑑定出來。這些突變

對酶功能的具體影響可能會有所不同。一些突變導致酶活性完全喪失，而另一

些突變導致部分功能酶活性降低。特定突變可以影響疾病的嚴重程度和進展。 

重要的是要注意，雖然 PLA2G6 基因突變是 PLAN 的最常見原因，但可能還有

其他遺傳因素和機制參與該疾病的發展。需要進一步研究以更好地了解 PLAN

的遺傳基礎及其相關的神經退行性過程。 

 

磷脂質脂解酶 A2 關聯之神經退化性疾病中的粒線體功能障礙 

磷脂質脂解酶 A2 關聯之神經退化性疾病(PLAN)是一組罕見的神經退行性疾

病，其特徵是基底神經節中鐵的積累，導致進行性神經系統症狀。雖然 PLAN

的主要原因是編碼磷脂酶 A2 的 PLA2G6 基因突變，但越來越多的證據表明粒

線體功能障礙參與了該疾病的發病機制。 

粒線體在細胞能量產生、新陳代謝、鈣調節和氧化應激管理中起著至關重要的

作用。粒線體功能障礙會破壞這些重要的細胞過程，並導致細胞和組織損傷。

在 PLAN 的背景下，粒線體功能障礙被認為是由磷脂酶 A2 活性的主要破壞引

發的次要事件。 

研究表明，PLA2G6 基因突變可導致粒線體功能受損、粒線體形態改變和粒線

體動力學破壞。這些粒線體異常可導致 ATP 生成減少、氧化應激增加、鈣穩態

失調以及粒線體自噬等粒線體質量控制機制受損。因此，受影響個體的神經元

細胞可能會出現能量不足和對氧化損傷的易感性增加。 

此外，粒線體功能受損可導致鐵代謝失調和細胞內鐵積累，包括基底神經節。

鐵積累是 PLAN 的一個特徵，並被認為有助於神經變性和該疾病的進行性臨床
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表現。 

鑑於粒線體功能障礙在 PLAN 中的新興作用，旨在恢復粒線體功能和減少氧化

應激的策略已被提議作為潛在的治療方法。這些包括使用抗氧化劑、粒線體靶

向療法和粒線體代謝調節劑。然而，需要進一步研究以充分了解 PLAN 中磷脂

酶 A2 功能障礙、粒線體功能障礙和鐵積累之間複雜的相互作用，並開發能夠

解決這些潛在致病機制的有效治療方法。 

如果您或您認識的人受到 PLAN 的影響，建議諮詢醫療保健專業人士或遺傳專

家，以獲得準確的信息、遺傳諮詢以及根據個人具體情況採取適當的管理策

略。 

 

磷脂質脂解酶 A2 關聯之神經退化性疾病的治療 

目前，磷脂質脂解酶 A2 關聯之神經退化性疾病(PLAN)尚無治癒方法，治療的

重點是控制症狀和提供支持性護理。治療方法可能涉及由醫療保健專業人員組

成的多學科團隊，包括神經科醫生、物理治療師、職業治療師和言語治療師。

具體的治療策略可能會因個人的症狀和需求而異。 

PLAN 患者可以考慮的一些治療方案包括： 

對症處理：可以開具藥物來幫助控制痙攣、肌張力障礙、癲癇發作和疼痛等症

狀。這些藥物旨在提高舒適度和生活質量。 

物理和職業療法：物理療法可以幫助改善活動能力、肌肉力量和協調能力。職

業治療側重於提高日常生活技能，例如自我保健和精細運動技能。 

言語和吞嚥治療：對於有言語和吞嚥困難的人，言語治療可以幫助改善溝通和

吞嚥功能。對於有嚴重語言障礙的人，可能會推薦輔助和替代通信(AAC)設

備。 

輔助裝置：根據個人的需要，可能會推薦輔助裝置，例如支架、矯形器、輪椅

或其他助行器具，以增強活動能力和獨立性。 

癲癇發作管理：癲癇發作在 PLAN 中很常見，可以開具抗癲癇藥物來幫助控制

和控制癲癇發作。 

營養支持：如果存在吞嚥困難或餵養問題，建議使用餵食管以確保充足的營養

和水分。 

對於患有 PLAN 的人來說，接受定期的醫療隨訪和監測以評估疾病進展、管理

症狀並根據需要調整治療策略非常重要。此外，遺傳諮詢可能有助於家庭了解

遺傳模式並提供有關未來懷孕復發風險的信息。 
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24.Pitt-HopkinsSyndrome(皮特-霍普金斯症候群) 

皮特-霍普金斯症候群的歷史 

皮特-霍普金斯症候群是一種罕見的遺傳病，於 1978 年由 Drs.首次描述。皮特

和霍普金斯。該症候群最初是在兩個無關的個體中發現的，隨後在世界範圍內

報告了病例。它以首先描述該病症的兩位醫生的名字命名。 

皮特-霍普金斯症候群是由位於 18 號染色體上的 TCF4 基因突變或缺失引起

的。該基因負責產生一種蛋白質，該蛋白質在神經系統的發育和功能中起著至

關重要的作用。TCF4 基因的突變或缺失導致 TCF4 蛋白的產生或功能下降，從

而導致皮特-霍普金斯症候群的特徵和症狀。 

自最初發現以來，研究人員一直在繼續研究皮特-霍普金斯症候群，以更好地了

解其遺傳基礎、潛在機制和臨床表現。結果，更多的病例被確認並記錄在案，

有助於我們了解該症候群。 

皮特-霍普金斯症候群具有一組獨特的臨床特徵，包括智力障礙、發育遲緩和獨

特的面部特徵。其他常見症狀包括呼吸異常、癲癇發作、胃腸道問題和運動困

難。症狀的嚴重程度在受影響的個體之間可能存在很大差異，即使在那些具有

相同基因突變的個體中也是如此。 

了解皮特-霍普金斯症候群的歷史有助於提高對該疾病的認識並促進研究工作以

進一步了解其遺傳和臨床方面。正在進行的研究旨在開發改進的診斷方法，探

索潛在的治療方案，並為皮特-霍普金斯症候群患者提供更好的支持和護理。 

 

皮特-霍普金斯症候群的分類 

皮特-霍普金斯症候群被歸類為一種罕見的遺傳疾病，屬於更廣泛的神經發育障

礙類別。具體來說，它被歸類為以獨特的面部特徵和特定的臨床特徵為特徵的

智力障礙症候群。皮特-霍普金斯症候群的分類基於其臨床表現和潛在的遺傳原

因。 

臨床上，皮特-霍普金斯症候群的特徵是智力障礙、發育遲緩和獨特的面部特

徵。面部特徵通常包括前額寬而突出，眼睛深陷，鼻樑寬，鼻尖突出，下巴

尖，嘴巴寬，上唇突出。 

在遺傳學上，皮特-霍普金斯症候群主要是由位於 18 號染色體上的 TCF4 基因

突變或缺失引起的。這些遺傳改變導致 TCF4 蛋白的產生或功能下降，而 TCF4

蛋白在發育和功能中起著至關重要的作用神經系統。 

重要的是要注意，隨著進一步研究的進行以及對其遺傳和臨床特徵的更多了

解，皮特-霍普金斯症候群的分類可能會發生變化。正在進行的研究和基因檢測

技術的進步可能會導致識別與該症候群相關的其他基因變異，並可能根據特定

的基因改變進一步對該病症進行細分。 
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皮特-霍普金斯症候群的症狀和體徵 

皮特-霍普金斯症候群的特徵是一系列影響個體發育和整體功能各個方面的症狀

和體徵。與皮特-霍普金斯症候群相關的一些常見症狀和體徵包括： 

智力障礙：皮特-霍普金斯症候群患者通常有中度至重度智力障礙。他們可能會

遇到語言發展延遲、學習困難以及解決問題和抽象思維方面的挑戰。 

發育遲緩：患有皮特-霍普金斯症候群的兒童通常在達到發育里程碑（如坐、

爬、走和說話）方面表現出延遲。粗大和精細的運動技能可能會受到影響，導

致協調性和靈巧性出現困難。 

呼吸異常：許多皮特-霍普金斯症候群患者會出現呼吸異常，包括呼吸急促（換

氣過度），然後是淺呼吸或不規則呼吸。這種模式通常由興奮、壓力或身體活

動觸發。 

獨特的面部特徵：皮特-霍普金斯症候群與獨特的面部特徵有關，儘管這些特徵

因人而異。常見的面部特徵包括前額寬而突出、眼睛深陷、鼻樑寬、鼻尖突

出、下巴尖、嘴巴寬且上唇突出。 

肌張力減退：皮特-霍普金斯症候群患者通常會觀察到肌張力減退或肌張力低

下。它可能會影響面部、軀乾和四肢的肌肉，導致肌肉控制不良、肌肉力量

弱、姿勢和協調困難。 

癲癇發作：癲癇發作是皮特-霍普金斯症候群的一個常見特徵，發生在大多數受

影響的個體中。癲癇發作類型各不相同，可能包括全身性強直陣攣發作、失神

發作或局灶性發作。 

行為和精神特徵：皮特-霍普金斯症候群患者可能會出現行為問題，包括注意力

缺陷、多動、衝動和焦慮。他們還可能表現出重複行為、自殘行為和睡眠障

礙。 

重要的是要注意，皮特-霍普金斯症候群患者的症狀嚴重程度和具體表現可能有

所不同。此外，並非所有患有皮特-霍普金斯症候群的人都會表現出上述所有症

狀和體徵。 

 

皮特-霍普金斯症候群的圖像研究 

目前沒有可以明確診斷皮特-霍普金斯症候群的特定影像學研究。皮特-霍普金

斯症候群的診斷主要基於臨床特徵、病史和基因檢測。然而，可以進行腦成像

研究，例如磁共振成像(MRI)，以評估大腦的結構和功能，排除其他可能的症狀

原因，並提供有關任何相關異常的額外信息。MRI 可能會揭示大腦結構異常，

例如某些大腦區域的大小或形狀發生變化，這有助於評估整體大腦發育並識別

可能導致皮特-霍普金斯症候群中觀察到的症狀的任何特定異常。此外，腦電圖

(EEG)可用於評估腦電活動並檢測與癲癇發作相關的任何異常模式或癲癇放

電，這在皮特-霍普金斯症候群患者中很常見。 
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皮特-霍普金斯症候群的基因突變 

皮特-霍普金斯症候群主要由 TCF4 基因突變引起。具體而言，大多數皮特-霍普

金斯症候群病例是由 TCF4 基因特定區域（稱為轉錄激活域）內的缺失或突變

引起的。這些突變導致產生無功能或部分功能的 TCF4 蛋白，從而破壞正常的

基因表達並導致皮特-霍普金斯症候群的特徵和症狀。 

TCF4 基因參與調節其他基因的活性，對大腦的正常發育和功能很重要。TCF4

基因突變會影響中樞神經系統的發育和功能，導致智力障礙、發育遲緩和與皮

特-霍普金斯症候群相關的特徵性面部特徵。值得注意的是，並非所有皮特-霍

普金斯症候群患者都發現了 TCF4 突變，在某些情況下，遺傳原因仍然未知。 

 

皮特-霍普金斯症候群的粒線體功能障礙 

皮特-霍普金斯症候群(PTHS)是一種罕見的遺傳病，由 TCF4 基因突變引起。雖

然 PTHS 的主要原因與 TCF4 基因功能障礙有關，但有新證據表明粒線體功能

障礙參與了該綜合徵的發病機制。 

粒線體被稱為細胞的發電廠，負責通過氧化磷酸化以三磷酸腺苷(ATP)的形式產

生能量。它們還參與其他重要的細胞過程，包括鈣調節、活性氧(ROS)產生和

細胞凋亡。粒線體功能障礙會導致能量不足、細胞過程受損和氧化應激增加，

所有這些都會導致細胞損傷和各種疾病的發展。 

對於 PTHS，研究表明 TCF4 突變可能影響粒線體功能。這些突變已被證明會破

壞參與粒線體代謝和氧化磷酸化的基因的表達和活性。因此，受影響的個體可

能會經歷 ATP 生成受損和氧化應激增加，這會影響各種器官和系統的功能，包

括大腦和神經系統。 

PTHS 中的粒線體功能障礙可能有助於在受影響的個體中觀察到的神經發育和

認知特徵。大腦對能量的需求很高，特別容易受到粒線體功能障礙的影響。粒

線體功能受損會影響神經元發育、突觸功能和神經遞質信號，這些對於正常的

大腦功能和認知能力至關重要。 

需要注意的是，TCF4 基因突變、粒線體功能障礙和 PTHS 的具體表現之間的確

切機制仍在研究中。需要進一步研究以充分了解這些因素之間複雜的相互作用

及其對 PTHS 臨床特徵的貢獻。 

雖然目前沒有針對 PTHS 粒線體功能障礙的特定治療方法，但受影響個體的管

理策略側重於解決各種症狀並提供支持性護理。這可能包括早期干預計劃、言

語和職業治療、癲癇發作和行為問題的藥物治療，以及定期監測整體健康狀

況。 

如果您或您認識的人受到皮特-霍普金斯症候群的影響，建議諮詢醫療保健專業

人員或遺傳專家，以獲得準確的信息、個性化的護理和適合個人特定需求的適

當支持。 
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皮特-霍普金斯症候群的治療 

目前，皮特-霍普金斯症候群尚無特效療法，治療主要集中在控制症狀和提供支

持性護理上。皮特-霍普金斯症候群患者的治療方法是多學科的，可能涉及一組

醫療保健專業人員，如神經學家、遺傳學家、發育兒科醫生和治療師。以下是

可以考慮的治療的一些方面： 

症狀管理：治療旨在解決與皮特-霍普金斯症候群相關的特定症狀和並發症。這

可能包括用於控制癲癇發作、胃腸道問題、睡眠障礙和行為挑戰的藥物。 

早期干預和發展支持：早期干預服務，如物理治療、職業治療和言語治療，可

以幫助解決發育遲緩問題並提高運動技能、溝通和整體功能能力。 

教育支持：患有皮特-霍普金斯症候群的兒童通常受益於專門的教育計劃和個性

化的學習計劃，以支持他們的認知和教育需求。特殊教育服務和住宿可能是促

進學習和發展所必需的。 

行為和心理支持：皮特-霍普金斯症候群患者可能會出現行為問題，包括焦慮、

攻擊性、自殘行為和情緒障礙。心理健康專家的行為療法、諮詢和支持可以幫

助應對這些挑戰並改善整體幸福感。 

家庭支持和資源：皮特-霍普金斯症候群患者的家庭可能需要情感支持、諮詢以

及獲得支持團體或資源。與致力於皮特-霍普金斯症候群的支持網絡和組織建立

聯繫可以提供有價值的信息、資源和社區意識。 

重要的是要注意，治療計劃是根據每個皮特-霍普金斯症候群患者的具體需求而

製定的。定期監測、跟進醫療保健提供者以及對治療方法的持續評估對於優化

護理和滿足不斷變化的需求至關重要。對皮特-霍普金斯症候群的潛在靶向治療

和干預措施的研究正在進行中，個人可能有資格參與探索新治療方案的臨床試

驗。 
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25.ProteusSyndrome(普洛提斯症候群) 

普洛提斯症候群的歷史 

普洛提斯症候群是一種罕見的遺傳性疾病，其特徵是體內各種組織過度生長。

以下是普洛提斯症候群的簡史： 

發現和命名：普洛提斯症候群最早由 MichaelCohen 博士於 1979 年描述。“普

洛提斯症候群”這個名字的靈感來自於希臘神 Proteus，他以改變形狀的能力而

聞名，反映了生物多樣性和不可預測性。紊亂。 

相似病例的識別：在對普洛提斯症候群進行初步描述後，更多的病例被確定和

報告，從而使人們對該疾病有了更好的了解。研究人員注意到受影響個體的共

同特徵，包括不對稱過度生長、皮膚異常和骨骼異常。 

遺傳基礎：在 20 世紀 90 年代初，有人假設變形桿菌症候群可能是由基因突變

引起的。然而，直到 2011 年才確定導致該疾病的特定基因突變。研究表明，變

形桿菌症候群通常是由 AKT1 基因的體細胞突變引起的，這會導致 AKT 信號

通路過度激活。 

分類和重疊條件：普洛提斯症候群被歸類為一種過度生長症候群。多年來，研

究人員發現了其他具有重疊特徵或相似基因突變的過度生長症候群，例如

PIK3CA 相關過度生長譜(PROS)和巨腦-毛細血管畸形-多小腦回症候群

(MCAP)。這些病症與普洛提斯症候群有一些共同的臨床特徵。 

診斷技術的進步：隨著基因檢測技術的進步，通過基因檢測確診變形桿菌症候

群已成為可能。然而，基於特徵和臨床表現的臨床標準仍用於診斷，因為基因

檢測可能並不總能檢測到特定的 AKT1 突變。 

管理和支持：由於普洛提斯症候群的複雜性和多變性，管理通常涉及多學科方

法。治療的重點是解決特定症狀和管理與疾病相關的並發症。支持性護理、物

理治療和心理支持也是管理計劃的重要組成部分。 

值得注意的是，普洛提斯症候群仍然是一種罕見且具有挑戰性的疾病，需要進

一步研究以提高我們對其潛在機制的理解，完善診斷方法，並為受影響的個體

開發靶向治療。 

 

普洛提斯症候群的分類 

普洛提斯症候群被歸類為一種罕見的遺傳疾病，並被歸類在更廣泛的過度生長

症候群之下。過度生長症候群是一組遺傳性疾病，其特徵是身體不同部位的組

織過度生長。雖然沒有專門針對普洛提斯症候群的特定分類系統，但通常根據

其臨床特徵和受影響的身體系統對其進行分類。以下是與普洛提斯症候群相關

的一些常見特徵和類別： 

過度生長：普洛提斯症候群的特徵是各種組織（包括皮膚、骨骼和其他器官）

的不對稱和進行性過度生長。這種過度生長會導致身體不同部位在大小和形狀

上存在顯著差異。 
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骨骼異常：患有普洛提斯症候群的個體通常會出現骨骼異常，例如骨骼過度生

長、關節異常、脊柱側彎（脊柱異常彎曲）和肢體長度差異。 

血管畸形：一些變形症候群患者可能有血管畸形，包括靜脈畸形、淋巴管畸形

和毛細血管畸形。 

皮膚異常：皮膚表現在普洛提斯症候群中很常見，可能包括各種皮膚異常，例

如脂肪瘤（良性脂肪瘤）、皮膚增厚、結締組織痣和血管異常。 

其他特徵：普洛提斯症候群會影響其他身體系統，導致一系列其他特徵，包括

智力障礙、癲癇、視力和聽力障礙、呼吸問題和泌尿生殖系統異常。 

值得注意的是，普洛提斯症候群是一種複雜的疾病，其臨床表現具有相當大的

可變性。普洛提斯症候群患者可能表現出多種症狀，並且受影響的身體系統具

有不同的組合。這種可變性使分類具有挑戰性，並強調需要個性化和多學科的

診斷和管理方法。 

 

普洛提斯症候群的症狀和體徵 

普洛提斯症候群是一種複雜的疾病，可以影響多個身體系統，導致廣泛的症狀

和體徵。症狀和體徵可能因人而異，但這裡有一些與普洛提斯症候群相關的共

同特徵： 

過度生長：普洛提斯症候群的標誌之一是組織的不對稱和進行性過度生長，特

別是影響四肢、手、腳和麵部。這種過度生長會導致身體受影響和未受影響的

兩側在大小和形狀上存在顯著差異。 

骨骼異常：患有普洛提斯症候群的個體可能會出現骨骼異常，例如骨骼增大和

伸長、脊柱側凸（脊柱異常彎曲）、關節異常和肢體長度差異。 

結締組織異常：變形桿菌症候群會影響結締組織，導致皮膚異常，例如增厚、

色素沉著過度（過度色素沉著），以及稱為結締組織痣的結締組織腫瘤的發

展。 

血管畸形：血管畸形，包括靜脈畸形、淋巴管畸形和毛細血管畸形，可能出現

在變形症候群患者身上。這些畸形可能導致腫脹、疼痛和血栓形成風險增加等

並發症。 

智力障礙：一些患有普洛提斯症候群的人可能會出現智力障礙，程度從輕微到

嚴重不等。認知障礙會影響學習、交流和日常功能。 

癲癇：癲癇發作是普洛提斯症候群的一個常見特徵，可能有不同類型的癲癇發

作，包括局灶性癲癇發作、全身性癲癇發作或兩者兼而有之。 

其他特徵：與普洛提斯症候群相關的其他特徵可能包括視力和聽力障礙、呼吸

問題、胃腸道異常、泌尿生殖系統異常以及某些腫瘤（如腎腫瘤）的風險增

加。 

重要的是要注意變形症候群的體徵和症狀可能在不同年齡段出現並隨著時間的

推移而進展。受累個體的嚴重程度和特徵的具體組合可能有很大差異。由在遺

傳疾病方面經驗豐富的醫療保健專業人員進行的全面評估對於準確診斷和管理
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變形桿菌症候群至關重要。 

 

普洛提斯症候群的圖像研究 

圖像研究在普洛提斯症候群的評估和診斷中起著重要作用。以下是一些用於評

估普洛提斯症候群患者的常見影像學方法： 

X 射線：X 射線成像通常用於評估與普洛提斯症候群相關的骨骼異常，例如骨

骼過度生長、伸長和畸形。它可以幫助識別肢體長度差異、關節異常和脊柱側

彎等脊柱異常。 

CT 掃描：電腦斷層掃描(CT)掃描提供詳細的身體橫截面圖像，可用於評估內部

結構。CT 掃描可用於評估普洛提斯症候群中骨骼和軟組織異常的程度，特別是

顱骨、面部骨骼和內臟器官。 

MRI：磁共振成像(MRI)使用強大的磁鐵和無線電波來生成人體軟組織的詳細圖

像。MRI 掃描可以提供有關變形症候群中組織過度生長、血管畸形和結締組織

異常的範圍和分佈的寶貴信息。它們還可以幫助評估大腦是否存在任何相關異

常，例如皮質畸形或白質變化。 

超聲：超聲成像常用於評估普洛提斯症候群的血管畸形。它可以幫助可視化血

管並評估血管異常（例如靜脈畸形和淋巴管畸形）的範圍、大小和特徵。 

多普勒超聲：多普勒超聲是一種專門的超聲技術，可評估血管內的血流。它可

用於評估普洛提斯症候群中的血管畸形，並確定是否存在任何異常血流模式或

阻塞。 

這些影像學研究連同臨床檢查結果和基因檢測有助於診斷和持續監測普洛提斯

症候群患者。成像方式的具體選擇取決於個體的臨床表現和疑似受累區域。這

些影像學研究的結果有助於指導普洛提斯症候群患者的治療決策和管理策略。 

 

普洛提斯症候群的基因突變 

普洛提斯症候群是由 AKT1 基因的體細胞突變引起的。體細胞突變是受孕後發

生的遺傳改變，通常發生在體內的一部分細胞中。與普洛提斯症候群相關的

AKT1 基因的特定突變被稱為激活突變。這種突變導致 AKT 信號通路過度激

活，這在細胞生長和增殖中起著至關重要的作用。 

AKT1 基因提供了生產 AKT1 蛋白的指令，該蛋白參與各種細胞過程，包括細

胞生長、存活和新陳代謝。普洛提斯症候群中的激活突變導致 AKT1 蛋白活性

異常增加，從而導致細胞生長失控和組織過度生長成為該病症的特徵。 

需要注意的是，AKT1 突變發生在體細胞中，這意味著它不是從父母那裡遺傳

的，也不會影響個體的生殖細胞（精子或卵子）。因此，普洛提斯症候群被認

為是一種偶發性疾病，而不是一種遺傳性疾病。 

普洛提斯症候群中的 AKT1 突變被認為是在胚胎髮育或早期胎兒發育過程中隨

機出現的。突變以馬賽克模式發生，這意味著體內只有某些細胞攜帶突變，而

其他細胞則沒有。這種突變的鑲嵌分佈有助於在普洛提斯症候群患者中觀察到
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的多樣化和不對稱的過度生長模式。 

可以進行基因檢測以確定受影響個體的 AKT1 突變。然而，由於其鑲嵌性質和

分析多個受影響組織的需要，檢測突變可能具有挑戰性。通常對受影響的組織

樣本（例如皮膚或血液）進行基因檢測，以確定是否存在 AKT1 突變。 

了解普洛提斯症候群的基因突變對於準確診斷、遺傳諮詢和受影響個體的持續

管理至關重要。 

 

普洛提斯症候群的粒線體功能障礙 

普洛提斯症候群是一種罕見的遺傳性疾病，其特徵是組織過度生長和腫瘤的發

展。雖然變形綜合徵的確切原因尚不完全清楚，但它通常與作為主要特徵的粒

線體功能障礙無關。粒線體功能障礙是指粒線體功能異常或受損，粒線體是負

責能量產生和其他重要細胞過程的細胞器。 

粒線體功能障礙通常與一組稱為粒線體疾病的疾病有關，這些疾病是由參與粒

線體功能和維持的基因突變引起的。這些疾病會影響多個器官系統，包括神經

系統、肌肉和各種其他組織。 

然而，重要的是要注意，由於涉及復雜的細胞和分子相互作用，粒線體功能障

礙可能是普洛提斯症候群的繼發性後果。普洛提斯症候群中組織的過度生長和

異常細胞增殖可能導致代謝需求增加，這可能會導致粒線體功能緊張。這種對

能量生產的需求增加可能會超過粒線體的容量，導致粒線體功能受損和活性氧

(ROS)的產生，從而進一步導致細胞損傷。 

雖然粒線體功能障礙在普洛提斯症候群中的具體作用和影響尚不明確，但研究

表明，氧化應激和粒線體功能障礙可能在該綜合徵的發生和發展中起次要作

用。然而，需要進一步研究以充分了解粒線體參與普洛提斯症候群的機制和程

度。 

值得注意的是，普洛提斯症候群的管理主要側重於個體表現的對症治療，如對

過度生長的組織和腫瘤進行手術干預、物理治療和其他支持措施。遺傳諮詢和

定期醫療隨訪對於普洛提斯症候群患者監測和管理其病情的各個方面非常重

要。 

如果您或您認識的人受到普洛提斯症候群的影響，建議諮詢醫療保健專業人士

或遺傳專家，以獲得準確的信息、全面的評估以及適合個人特定需求的適當管

理策略。 

 

普洛提斯症候群的治療 

目前還沒有針對普洛提斯症候群的具體治療方法。普洛提斯症候群患者的治療

重點是控制與該病症相關的症狀和並發症。治療方法通常是多學科的，涉及一

組專門研究不同領域的醫療保健專業人員，例如遺傳學、骨科、皮膚病學和神

經病學。治療的目標是改善生活質量、控制並發症和提供支持性護理。 

普洛提斯症候群的治療選擇可能包括： 
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手術干預：可能會推薦手術來解決特定的並發症，例如肢體長度差異、脊柱側

彎、血管畸形或腫瘤。外科手術可能涉及肢體延長或縮短、骨科干預或去除異

常組織生長。 

物理和職業治療：物理和職業治療可以幫助普洛提斯症候群患者改善活動能

力、力量和日常功能。這些療法可能包括鍛煉、伸展運動、輔助設備和適應性

技術，以解決身體限制和增強獨立性。 

疼痛管理：慢性疼痛是普洛提斯症候群的常見症狀。疼痛管理策略可能涉及藥

物、物理治療方式和替代療法，例如針灸或放鬆技術。疼痛管理專家可以與個

人合作制定個性化的疼痛管理計劃。 

皮膚病學護理：在普洛提斯症候群中經常觀察到皮膚異常，包括過度生長、增

厚或損傷。皮膚病護理可能涉及皮膚感染的管理、傷口護理和皮膚相關並發症

的治療。 

遺傳諮詢：遺傳諮詢對變形桿菌症候群患者及其家人至關重要。它涉及提供有

關病情的信息，討論潛在的基因突變，並提供有關未來懷孕復發風險的指導。 

心理支持：患有變形桿菌症候群等罕見且複雜的疾病會對心理健康和福祉產生

重大影響。心理支持，包括諮詢或治療，可以幫助個人及其家人應對與疾病相

關的挑戰、情緒壓力和心理社會方面。 

對於變形症候群患者來說，接受定期的醫療隨訪和監測以解決潛在的並發症並

管理可能出現的任何新症狀非常重要。治療方法根據每個人的具體需求和情況

進行個性化，醫療保健提供者之間的密切合作對於提供全面護理至關重要。 
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26.Rettsyndrome(雷特氏症) 

雷特氏症的歷史 

雷特氏症是一種罕見的遺傳病，主要影響女性。以下是雷特氏症歷史的簡要概

述： 

1966 年：奧地利兒科醫生 AndreasRett 博士首次在醫學出版物中描述了該症候

群。他確定了一組具有相似症狀的女孩，包括發育倒退、有目的的手部技能喪

失以及獨特的擰手動作。 

1983 年：瑞典研究員 BengtHagberg 博士獨立描述了一組類似的發育倒退的女

孩，並將這種情況命名為“Hagberg-Santavuori 症候群”。後來，確定雷特氏症

和 Hagberg-Santavuori 症候群是同一種疾病。 

1999 年：研究人員發現 MECP2 基因突變是雷特氏症的根本原因，取得了重大

突破。大多數雷特氏症患者都發現了該基因的突變。 

2007 年：研究人員發現雷特氏症不僅僅是一種影響女性的疾病。他們確定了患

有嚴重智力障礙和 MECP2 基因突變的雷特氏症男性的罕見病例。 

2010 年：雷特氏症的修訂診斷標準由一個共識小組發布，擴大了臨床範圍並允

許診斷非典型形式的疾病。 

儘管最初是在 1960 年代描述的，但研究人員花了幾十年時間才確定雷特氏症的

遺傳基礎。了解 MECP2 基因的作用為了解該疾病的分子機制和發病機制提供

了重要見解。 

自發現遺傳基礎以來，雷特氏症的研究重點是了解 MECP2 基因的功能、研究

潛在的治療方法和改進診斷技術。正在進行的努力繼續擴大我們對雷特氏症的

了解，並探索潛在的治療方法以改善受此病症影響的個人的生活。 

 

雷特氏症的分類 

雷特氏症根據具體的臨床特徵和發展進程分為幾個階段。隨著時間的推移，分

類系統有助於描述疾病的不同階段。這是基於階段的雷特氏症的常用分類： 

第一階段：早期發作階段或早期消退階段： 

這個階段通常在 6 到 18 個月大時開始。 

症狀可能包括發育減慢、有目的的手部技能喪失以及社交參與減少。 

在此階段可能會開始出現絞手或手部動作。 

第二階段：快速破壞階段或回歸階段： 

這個階段通常發生在 1 到 4 歲之間。 

隨著有目的的手部動作、口語和社交參與等獲得性技能的喪失，退化變得更加

明顯。 

重複的手部動作，如擰手、敲擊或拍手，變得更加明顯。 

第三階段：高原或偽靜止階段： 

這個階段通常發生在 2 到 10 歲之間。 
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回歸穩定，一些人的症狀可能表現出有限的改善或穩定。 

可能會增加運動困難、異常運動、呼吸異常和出現運動刻板印象。 

第四階段：晚期運動退化階段或晚期運動階段： 

這個階段通常發生在 10 歲之後，可持續數十年。 

個人可能會進一步喪失運動技能、行動不便、肌肉無力和僵硬。 

溝通可能會嚴重受損，並且呼吸不規則可能會更加明顯。 

重要的是要注意，這些階段的進展因雷特氏症患者而異。有些人可能不會在所

有階段都經歷明顯的進展，並且消退的速度和症狀的嚴重程度可能會有所不

同。 

該分類系統可幫助醫療保健專業人員和研究人員了解雷特氏症的典型病程，並

提供一個框架來評估和監測症狀隨時間的進展。然而，重要的是要考慮到每個

雷特氏症患者都是獨一無二的，分類可能並不完全符合每個人的經歷。 

 

雷特氏症的症狀和體徵 

雷特氏症是一種主要影響女性的神經發育障礙。它的特點是通常在兒童早期出

現的一系列症狀和體徵。以下是雷特氏症患者的一些常見症狀和體徵： 

有目的的手部技能的喪失： 

雷特氏症的標誌性特徵之一是喪失了先前獲得的有目的的手部技能。這包括伸

手、抓取和操縱物體等能力的退化。 

溝通障礙： 

雷特氏症患者通常會遇到嚴重的溝通困難。他們可能會失去說話的能力，並發

展出有限或缺失的言語技能。非語言交流，例如眼睛注視、面部表情和肢體語

言，也可能會受損。 

電機異常： 

雷特氏症與一系列運動異常有關。這包括刻板的手部動作，例如擰手、敲擊、

拍手或擠壓。個人也可能表現出重複的身體動作，例如搖擺或搖擺。 

呼吸異常： 

許多雷特氏症患者會出現呼吸異常，包括過度換氣、屏氣或不規則呼吸模式。

這些呼吸不規則可能發生在清醒和睡眠期間。 

步態和運動困難： 

雷特氏症會導致協調和行動不便。個人可能步態不穩、平衡困難以及有目的的

運動有問題。有些人可能需要輔助設備，例如助行器或輪椅，以幫助移動。 

智力和發育障礙： 

雷特氏症患者通常有不同程度的智力和發育障礙。這可能包括認知障礙、學習

和解決問題的困難以及實現發展里程碑的延遲。 

社會和行為變化： 

患有雷特氏症的人經常表現出社交互動和行為的變化。這可能包括社交退縮、

對周圍環境的興趣下降以及焦慮或激動增加。他們也可能會出現刻板行為，例
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如擰手或重複動作。 

值得注意的是，雷特氏症的症狀和嚴重程度因人而異。有目的的手部技能喪失

和發育倒退是典型特徵，但其他症狀在每個人身上的表現可能不同。早期識

別、正確診斷以及個性化干預和支持對於管理症狀和優化雷特氏症患者的生活

質量至關重要。 

 

雷特氏症的圖像研究 

在雷特氏症的診斷和評估中，各種影像學研究可用於評估腦結構和功能。這些

成像技術有助於提供有關該病症神經方面的更多信息。以下是雷特氏症的一些

常用影像學研究： 

磁共振成像(MRI)： 

MRI 使用強大的磁鐵和無線電波來創建大腦結構的詳細圖像。 

在雷特氏症中，MRI 掃描可以幫助識別任何結構異常或腦容量變化。 

它還可用於排除可能具有類似症狀的其他情況。 

電腦斷層掃描(CT)掃描： 

CT 掃描使用 X 射線創建大腦的橫截面圖像。 

CT 掃描可用於評估大腦結構並檢測任何異常情況，例如腦萎縮或鈣化。 

然而，MRI 通常比 CT 更受青睞，因為它能夠更好地顯示軟組織。 

腦電圖(EEG)： 

腦電圖是一種使用放置在頭皮上的電極測量大腦電活動的測試。 

在雷特氏症中，EEG 可以幫助檢測異常的腦電波模式，例如癲癇活動或與該病

症相關的特徵模式。 

腦電圖結果可以幫助診斷和管理癲癇發作和其他神經系統症狀。 

正電子發射斷層掃描(PET)掃描： 

PET 掃描涉及將放射性物質注射到血流中，從而使大腦活動可視化。 

PET 掃描可用於評估大腦新陳代謝並識別異常活動或功能障礙的任何區域。 

這種成像技術可能有助於了解雷特氏症潛在的神經系統變化。 

值得注意的是，雖然這些影像學研究可以提供有價值的信息，但它們通常與臨

床評估、基因檢測和其他診斷標準結合使用來診斷雷特氏症。雷特氏症的主要

診斷工具仍然是臨床評估和觀察特徵性症狀和體徵。影像學研究有助於支持診

斷，並提供對該病症神經學方面的更多見解。 

 

雷特氏症的基因突變 

雷特氏症主要由 MECP2 基因突變引起，MECP2 基因代表甲基-CpG 結合蛋白

2。MECP2 基因提供生成 MeCP2 蛋白的指令，MeCP2 蛋白在神經系統的發育

和功能中起著至關重要的作用。大多數雷特氏症患者（約 95%）的 MECP2 基

因發生突變。以下是雷特氏症基因突變的一些要點： 

MECP2 突變：MECP2 基因的突變可以發生在基因的不同區域，並且可以涉及
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各種類型的遺傳變化，包括缺失、插入、重複和點突變。這些突變通常是隨機

發生的，並且在大多數情況下不是從父母那裡遺傳的。 

X 連鎖顯性遺傳：MECP2 基因位於 X 染色體上，雷特氏症遵循 X 連鎖顯性遺

傳模式。這意味著突變基因的單個拷貝就足以導致女性患上這種疾病。在男性

中，MECP2 基因的突變通常是致命的，會導致嚴重的發育問題。 

鑲嵌突變：在某些情況下，患有雷特氏症的個體可能具有 MECP2 突變的鑲嵌

模式。這意味著突變存在於某些細胞中，但不是全部，導致表達可變和症狀較

輕。 

基因檢測：可以進行基因檢測，例如 DNA 測序，以確定疑似患有雷特氏症的

個體的 MECP2 突變。測試可以幫助確認診斷並為家庭提供遺傳諮詢。 

非典型突變：在一小部分患有非典型雷特氏症或 Rett 樣表現的個體中，可能會

發現 MECP2 以外的基因突變。其中一些基因包括 CDKL5、FOXG1 等。這些

突變導致相似的臨床特徵，但可能有不同的遺傳原因。 

重要的是要注意，雖然 MECP2 突變是雷特氏症最常見的遺傳原因，但並非所

有具有 Rett 樣症狀的個體在這些基因中都有可識別的突變。正在進行的研究繼

續揭示新的遺傳原因，並加深我們對雷特氏症潛在遺傳機制的理解。 

 

雷特氏症的粒線體功能障礙 

雷特氏症是一種罕見的遺傳病，主要影響女孩，其特徵是嚴重的認知和發育障

礙。雖然已知雷特氏症的主要原因是 MECP2 基因突變，但粒線體功能障礙已

被認為是該疾病發病機制的一個促成因素。 

雷特氏症中的粒線體功能障礙被認為是由 MECP2 基因功能障礙引起的，該基

因在調節細胞（包括粒線體中的細胞）中的基因表達和蛋白質產生方面起著關

鍵作用。研究表明，MECP2 突變可導致粒線體功能改變，包括粒線體呼吸受

損、ATP 產生減少以及活性氧(ROS)產生增加。 

粒線體功能障礙導致雷特氏症症狀的確切機制尚不完全清楚。然而，據信粒線

體功能障礙導致的能量不足和氧化應激可能導致雷特氏症中觀察到的神經發育

和神經系統症狀，例如有目的的手部技能喪失、認知障礙、運動功能障礙和自

主神經失調。 

此外，粒線體功能受損和相關的能量不足會影響各種細胞過程，包括突觸可塑

性、神經元存活和神經遞質信號傳導，這對正常的大腦功能至關重要。這些細

胞過程的破壞可能進一步導致在雷特氏症患者中觀察到的認知和行為障礙。 

雖然粒線體功能障礙似乎是雷特氏症中 MECP2 突變的次要後果，但這是一個

正在進行的研究和調查領域。了解 MECP2 突變與粒線體功能障礙之間的相互

作用可能有助於深入了解旨在恢復粒線體功能和改善雷特氏症症狀的潛在治療

策略。 

值得注意的是，雷特氏症的管理目前側重於提供支持性護理和干預措施，以解

決與該疾病相關的特定症狀和並發症。這可能包括物理治療、職業治療、言語
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治療和藥物治療，以控制癲癇發作和運動異常等特定症狀。遺傳諮詢和定期醫

療隨訪對於雷特氏症患者至關重要，以確保全面的護理和支持。 

 

雷特氏症的治療 

目前，雷特氏症無法治癒。然而，治療方法旨在控制症狀、最大限度地發揮個

人能力並改善他們的生活質量。雷特氏症的治療通常是多學科的，可能涉及以

下方面的組合： 

支持性護理：這包括提供支持性療法和干預措施以滿足個人的特定需求。它可

能涉及身體、職業和言語治療，以改善運動技能、溝通和日常功能。 

藥物：可以開具藥物來管理與雷特氏症相關的特定症狀和合併症。例如，藥物

可用於控制癲癇發作、控制呼吸不規則、緩解胃腸道問題或治療行為問題，如

焦慮或睡眠障礙。藥物選擇是根據個人需求量身定制的，可能需要持續監測和

調整。 

輔助設備：輔助設備和自適應技術可以幫助雷特氏症患者增強他們的溝通、行

動能力和獨立性。這些可能包括增強和替代通信(AAC)設備、助行器和自適應

設備。 

行為干預：行為干預，例如應用行為分析(ABA)，可以幫助管理具有挑戰性的

行為並促進技能發展。這些干預措施側重於加強積極行為、教授適應性技能和

應對行為挑戰。 

教育支持：教育干預應根據個人的具體需求和能力量身定制。個性化教育計劃

(IEP)可以幫助創造一個支持性的學習環境，提供住宿，並促進學術和社交技能

的發展。 

營養管理：營養支持和管理對於解決餵養困難和確保適當營養至關重要。均衡

的飲食、適當的餵養技術以及與營養師等醫療保健專業人員合作，可以幫助優

化營養和生長。 

家庭支持和諮詢：雷特氏症不僅影響個人，也影響他們的家庭成員。提供情感

支持、諮詢以及將家庭與支持團體和資源聯繫起來可能有助於應對與該病症相

關的挑戰。 

對於雷特氏症患者來說，由在管理該病症方面經驗豐富的醫療保健專業人員團

隊接受持續的醫療護理和定期評估非常重要。治療計劃應根據每個人的獨特需

求量身定制，並隨著他們的成長和發展而調整。正在進行的研究和臨床試驗也

在探索潛在的未來療法，旨在針對雷特氏症的潛在遺傳和分子機制。 
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27.Spinalmuscularatrophy(脊髓性肌肉萎縮症) 

脊髓性肌萎縮症的歷史 

脊髓性肌萎縮症(SMA)是一種遺傳性疾病，其特徵是脊髓中運動神經元的喪

失，導致進行性肌肉無力和萎縮。下面簡單介紹一下脊髓性肌萎縮症的歷史： 

1887 年：法國神經學家 Louis-Désiré-JulesGélineau 首次描述了一組患有以肌肉

無力和萎縮為特徵的進行性疾病的患者。他將這種情況稱為“aranhania”或

“進行性脊髓肌萎縮症”。 

1891 年：德國神經學家 GuidoWerdnig 對這種疾病進行了詳細的臨床描述，後

來被稱為 Werdnig-Hoffmann 病。他認識到這種情況的遺傳性質，並將其確定為

一種影響嬰兒的肌肉萎縮症。 

1950 年代：肌電圖(EMG)和肌肉活檢技術的進步使人們能夠更好地了解和描述

疾病。 

1964 年：神經學家 LinaWerdnig 博士和 BurkhardHoffmann 博士發表了對該病的

臨床特徵和病程的全面描述，該疾病被廣泛認為是 Werdnig-Hoffmann 病。 

1995 年：負責 SMA 的基因被鑑定為位於 5 號染色體上的運動神經元存活

1(SMN1)基因。SMN1 基因的突變導致運動神經元存活蛋白(SMN)缺乏，從而導

致運動神經元退化。 

1996 年修訂 SMA 分類，根據發病年齡和臨床特點區分不同類型。SMA1 型

（Werdnig-Hoffmann 病）被確定為最嚴重的形式，而 2、3 和 4 型被認為是較

輕的形式。 

2016 年：美國食品和藥物管理局(FDA)批准 nusinersen（商品名 Spinraza）作為

SMA 的首個疾病緩解療法。Nusinersen 是一種反義寡核苷酸，有助於增加 SMN

蛋白的產量。 

2019 年：Zolgensma 是一種基因治療產品，作為 SMA 的一次性治療藥物獲得

FDA 批准。它旨在將 SMN1 基因的功能副本傳遞給受影響的細胞，旨在補償潛

在的遺傳缺陷。 

正在進行的研究繼續推進我們對 SMA 的理解並探索新的治療方案。截至目

前，疾病緩解療法、支持性護理和多學科管理方法已被用於改善 SMA 患者的

生活質量和結果。 

 

脊髓性肌萎縮症的分類 

脊髓性肌萎縮症(SMA)是一組遺傳性疾病，其特徵是脊髓運動神經元退化，導

致肌肉無力和萎縮。SMA 的分類基於發病年齡、臨床特徵和疾病的嚴重程度。

目前的分類系統包括以下類型： 

SMA1 型（也稱為 Werdnig-Hoffmann 病）： 

1 型是最嚴重的 SMA 形式，通常在出生後的最初幾個月內出現，通常在 6 個月

大之前。 
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患有 1 型 SMA 的嬰兒有嚴重的肌肉無力和肌張力減退（肌張力降低），並且

可能表現出進食、吞嚥和呼吸困難。 

大多數患有 1 型 SMA 的嬰兒無法獨立坐立或行走，需要大量醫療支持。 

SMA 類型 2： 

2 型 SMA 通常出現在 6 到 18 個月之間。 

患有 2 型 SMA 的兒童通常可以獨立坐著，但他們無法在沒有幫助的情況下行

走。 

他們可能會出現進行性肌肉無力、呼吸問題和脊柱側彎等骨科並發症。 

預期壽命各不相同，一些 2 型 SMA 患者在適當的醫療管理下可能會活到成

年。 

SMA3 型（也稱為 Kugelberg-Welander 病）： 

3 型 SMA 通常在 18 個月大後出現，通常出現在兒童早期或青春期。 

患有 3 型 SMA 的人通常可以獨立行走，但隨著時間的推移，運動功能可能會

逐漸下降。 

他們可能在跑步、爬樓梯和其他運動活動方面有困難。 

進展速度可能會有所不同，預期壽命通常是正常的。 

SMA 類型 4： 

4 型 SMA 是最溫和的形式，通常發病較晚，通常在成年期。 

4 型 SMA 患者可能會出現輕度肌肉無力和運動困難，例如行走和平衡問題。 

疾病的進展通常很緩慢，預期壽命是正常的。 

值得注意的是，該分類系統提供了一個通用框架，但每種類型的 SMA 的表現

和進展可能存在顯著差異。此外，基因檢測的進步和我們對該疾病的了解可能

會導致未來 SMA 分類的進一步完善。 

 

脊髓性肌萎縮症的症狀和體徵 

脊髓性肌萎縮症(SMA)是一種遺傳性疾病，會影響脊髓中的運動神經元，導致

肌肉無力和萎縮。症狀的嚴重程度可能因 SMA 的類型而異。以下是與不同類

型的 SMA 相關的一些常見體徵和症狀： 

SMA1 型（Werdnig-Hoffmann 病）： 

嬰儿期嚴重的肌肉無力和肌張力減退（肌張力降低）。 

由於參與吸吮和吞嚥的肌肉無力，導致進食和吞嚥困難。 

呼吸困難，包括呼吸肌無力和呼吸問題。 

延遲的運動里程碑或無法實現它們，例如獨立坐著或爬行。 

可能會出現舌頭和四肢的顫抖或抽搐。 

由於餵養困難，體重增加和生長緩慢。 

通常，由於呼吸系統並發症導致預期壽命縮短。 

SMA 類型 2： 

進行性肌肉無力和肌張力減退通常在 6 至 18 個月大時變得明顯。 
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運動技能發展困難，例如在沒有支撐的情況下獨立坐著或站立。 

呼吸系統問題，包括呼吸困難和對呼吸道感染的易感性增加。 

隨著時間的推移，可能會出現攣縮（關節僵硬）和脊柱側凸（脊柱異常彎

曲）。 

一些患有 2 型 SMA 的兒童可以獨立坐著，但在沒有幫助的情況下無法行走。 

SMA3 型（Kugelberg-Welander 病）： 

肌肉無力和肌張力減退通常在 18 個月大後變得明顯，通常在兒童早期或青春

期。 

跑步、爬樓梯和其他運動活動困難。 

獨立行走的能力，但隨著時間的推移，運動功能可能會逐漸下降。 

可能會出現攣縮、脊柱側彎和呼吸系統問題，但通常沒有 2 型 SMA 嚴重。 

預期壽命通常是正常的。 

SMA 類型 4： 

通常在成年期出現的較輕的肌肉無力。 

行走困難，例如虛弱和步態不穩。 

症狀進展緩慢，預期壽命通常正常。 

請務必注意，SMA 的症狀和進展在每種類型和個體之間可能會有所不同。早期

診斷、定期監測和適當的醫療護理可以幫助控制症狀、優化生活質量並為 SMA

患者提供必要的支持。 

 

脊髓性肌萎縮症的影像學研究 

在脊髓性肌萎縮症(SMA)中，各種影像學研究有助於診斷病情、評估疾病嚴重

程度和監測疾病進展。雖然僅靠成像無法明確診斷 SMA，但它可以提供有價值

的信息以及臨床評估和基因檢測。以下是 SMA 中常用的一些影像學研究： 

肌電圖(EMG)：EMG 測量肌肉的電活動，可以幫助識別去神經支配（神經供應

喪失）和肌肉無力。在 SMA 中，EMG 結果通常顯示異常的自發活動、運動單

位募集減少和運動單位不穩定。 

神經傳導研究(NCS)：NCS 測量神經信號穿過周圍神經時的速度和強度。在

SMA 中，NCS 可能顯示複合肌肉動作電位(CMAP)減少或缺失，表明肌肉神經

信號丟失。 

磁共振成像(MRI)：MRI 是一種非侵入性成像技術，它使用強磁場和無線電波

來創建身體的詳細圖像。在 SMA 中，脊髓 MRI 可以幫助評估運動神經元丟失

的程度並識別脊髓異常，例如萎縮或信號變化。MRI 還可用於評估大腦是否存

在任何相關異常。 

胸部 X 光檢查：可以進行胸部 X 光檢查以評估呼吸系統，因為 SMA 會影響參

與呼吸的肌肉。X 射線可以幫助識別任何呼吸系統並發症的跡象，例如肺萎

陷、脊柱側彎相關的變化或呼吸道感染。 

肺功能測試(PFT)：PFT 測量肺功能，包括肺活量、氣流和氧氣交換。這些測試
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可以幫助評估呼吸肌無力和監測疾病進展。SMA 中常見的 PFT 包括評估肺容

量和氣流的肺活量測定法，以及最大吸氣和呼氣壓力的測量。 

值得注意的是，雖然這些影像學研究可以提供有價值的信息，但 SMA 的診斷

主要基於臨床評估和基因檢測，尤其是 SMN1 基因突變的鑑定。影像學檢查被

用作支持診斷和評估運動神經元受累程度和 SMA 相關並發症的輔助手段。 

 

脊髓性肌萎縮症的基因突變 

脊髓性肌萎縮症(SMA)主要是由位於 5 號染色體上的運動神經元存活 1(SMN1)

基因突變引起的。SMN1 基因提供了產生運動神經元存活(SMN)蛋白的指令，

該蛋白對於生存和發展至關重要。運動神經元的功能。SMN1 基因的突變導致

SMN 蛋白的缺乏或產生減少，從而導致脊髓中運動神經元的退化和喪失。 

與 SMA 相關的基因突變主要有兩種類型： 

SMN1 基因的缺失：SMA 中最常見的突變是整個 SMN1 基因的缺失。SMA 患

者通常具有純合缺失，這意味著 SMN1 基因的兩個拷貝都被刪除。這種缺失導

致 SMN 蛋白嚴重缺乏，導致運動神經元進行性退化和 SMA 的特徵性症狀。 

SMN1 基因點突變：在極少數情況下，SMA 也可能由 SMN1 基因的點突變或微

小變化引起，而不是完全缺失。這些點突變會影響 SMN 蛋白的功能或產生，

導致不同程度的運動神經元退化和 SMA 症狀。點突變可導致較溫和的 SMA 形

式，例如 3 型或 4 型 SMA。 

值得注意的是，雖然大多數 SMA 病例是由 SMN1 基因突變引起的，但也有其

他罕見的遺傳變異和修飾符可以影響疾病的嚴重程度和表現。一個例子是稱為

SMN2 的備用基因的存在，與 SMN1 相比，它產生的 SMN 蛋白不太穩定且數

量較少。SMN2 基因的拷貝數和 SMN2 產生的功能性 SMN 蛋白可以影響 SMA

的臨床表型和疾病嚴重程度。 

基因檢測，例如 DNA 分析或基因測序，用於識別與 SMA 相關的特定基因突變

並確認診斷。了解 SMA 中涉及的基因突變對於準確診斷、遺傳諮詢和開髮用

於治療該疾病的靶向療法至關重要。 

 

脊髓性肌萎縮症的粒線體功能障礙 

脊髓性肌萎縮症(SMA)是一種遺傳性疾病，其特徵是脊髓中運動神經元的喪

失，導致進行性肌肉無力和萎縮。雖然 SMA 主要是由運動神經元存活

1(SMN1)基因突變引起的，但粒線體功能障礙也與該疾病的發病機制有關。 

粒線體是重要的細胞器，負責通過氧化磷酸化在細胞中產生能量。在 SMA

中，已在受影響的組織（包括肌肉細胞和運動神經元）中觀察到粒線體功能障

礙。已經提出了幾種機制來解釋 SMA 中的粒線體功能障礙： 

粒線體呼吸受損：研究表明，由 SMN1 基因突變引起的 SMN 蛋白缺乏會導致

粒線體呼吸受損和 ATP 生成減少。這種能量不足會導致 SMA 中觀察到的肌肉

無力和疲勞。 
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氧化應激增加：SMA 中的粒線體功能障礙會導致活性氧(ROS)的產生增加，從

而導致氧化應激。過量的 ROS 會損害細胞成分，包括 DNA、蛋白質和脂質，

並導致運動神經元和肌肉組織的退化。 

改變的粒線體動力學：SMN 蛋白在調節粒線體動力學方面發揮作用，包括粒線

體融合、分裂和運輸。SMN 缺乏會破壞這些過程，導致粒線體形態異常和細胞

內分佈受損。 

SMN 蛋白功能、粒線體功能障礙和 SMA 發病機制之間的確切相互作用仍在研

究中。然而，據信粒線體功能障礙會導致 SMA 中運動神經元的逐漸喪失和肌

肉無力。 

雖然目前尚無治癒 SMA 的方法，但最近在治療選擇方面取得了進展，特別是

隨著疾病修飾療法（如基因替代療法和小分子藥物）的發展。這些治療旨在提

高 SMN 蛋白水平並提高運動神經元存活率。此外，支持性護理和管理策略，

包括物理治療、呼吸支持和營養干預，對於優化 SMA 患者的生活質量和功能

能力至關重要。 

SMA 中的粒線體功能障礙突出了該疾病的複雜性以及多種細胞過程在其發病機

制中的潛在參與。進一步研究 SMA 中粒線體功能障礙的潛在機制可能會提供

對該疾病和潛在治療靶點的更多見解。 

 

脊髓性肌萎縮症的治療 

脊髓性肌萎縮症(SMA)是一種遺傳性疾病，目前有多種治療方案可供選擇。治

療的主要目標是控制症狀、減緩疾病進展並改善 SMA 患者的生活質量。以下

是 SMA 中使用的一些治療方法： 

疾病改善療法： 

Nusinersen（商品名 Spinraza）：Nusinersen 是一種通過鞘內註射（注射到脊髓

液中）給藥的反義寡核苷酸。它的工作原理是增加存活運動神經元(SMN)蛋白

的產量，補償由潛在基因突變引起的缺陷。Nusinersen 被批准用於各種類型的

SMA，並已證明可以改善運動功能和存活率。 

基因替代療法： 

Onasemnogeneabeparvovec（品牌名稱 Zolgensma）：Zolgensma 是一種基因療

法，涉及一次性靜脈輸注運動神經元存活基因 1(SMN1)基因的功能拷貝。它旨

在替換缺失或有缺陷的 SMN1 基因並增加 SMN 蛋白的產量。Zolgensma 被批准

用於治療嬰幼兒 SMA，並已證明運動功能有顯著改善。 

支持性護理： 

物理療法和職業療法：這些療法旨在維持和改善運動功能、力量、運動範圍和

活動能力。他們還專注於日常生活活動和提高獨立性的適應性策略。 

呼吸護理：可能需要定期評估呼吸功能，包括肺功能測試。呼吸練習、咳嗽技

巧以及使用無創通氣或機械通氣等輔助設備有助於控制呼吸系統並發症。 

營養支持：確保充足的營養並監測生長和體重增加很重要。對於有餵養困難的
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個體，可能需要進行飲食調整和干預，例如管飼。 

骨科管理：可能需要骨科干預，例如支撐或手術矯正，以解決脊柱側凸、攣縮

或其他肌肉骨骼並發症。 

症狀管理： 

藥物：一些藥物，如肌肉鬆弛劑、止痛藥或呼吸系統藥物，可能會開具處方來

控制與 SMA 相關的特定症狀。 

輔助設備：使用助行器、矯形器、輪椅和其他輔助設備可以幫助優化獨立性和

移動性。 

需要注意的是，針對 SMA 患者的具體治療計劃可能因疾病的類型和嚴重程度

以及年齡和個人需求而異。早期干預和涉及神經科醫生、肺科醫生、物理治療

師、職業治療師、營養師和其他醫療保健專業人員的多學科方法對於 SMA 的

綜合管理至關重要。 
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28.Spinocerebellarataxia(脊髓小腦退化性動作協調障礙) 

脊髓小腦退化性動作協調障礙的歷史 

脊髓小腦退化性動作協調障礙(SCA)是一組以小腦及其相關通路的退化和功能

障礙為特徵的進行性遺傳病。SCA 的歷史始於將共濟失調作為一種臨床症狀的

認識，以及隨後對不同類型脊髓小腦退化性動作協調障礙的識別和分類。以下

是 SCA 歷史的概述： 

早期觀察： 

“共濟失調”一詞最早由路易斯·弗里德里希(LouisFriedrich)在 19 世紀初創

造，用來描述運動中缺乏協調和不穩定。 

在整個 19 世紀和 20 世紀初，一些臨床醫生和研究人員描述了共濟失調病例，

並將其視為一個獨特的臨床實體。 

遺傳基礎的發現： 

在 20 世紀 80 年代，遺傳技術的進步允許識別與共濟失調相關的特定基因突

變。 

1993 年，LaSpada 及其同事發現了第一個與 SCA 相關的基因突變，稱為

SCA1。 

隨後，發現了與不同類型的 SCA 相關的其他幾個基因，導致將 SCA 識別為遺

傳異質性疾病。 

 

脊髓小腦退化性動作協調障礙的分類 

脊髓小腦退化性動作協調障礙（SCA）是指一組以進行性共濟失調為特徵的遺

傳性神經退行性疾病，即自主運動失去協調和控制。SCA 根據涉及的特定基因

突變進行分類。以下是脊髓小腦退化性動作協調障礙最常見類型的分類： 

常染色體顯性脊髓小腦退化性動作協調障礙(AD-SCAs)： 

SCA1：由 ATXN1 基因突變引起。 

SCA2：由 ATXN2 基因突變引起。 

SCA3，也稱為 Machado-Joseph 病：由 ATXN3 基因突變引起。 

SCA6：由 CACNA1A 基因突變引起。 

SCA7：由 ATXN7 基因突變引起。 

SCA8：由 ATXN8OS 基因突變引起。 

SCA10：由 ATXN10 基因突變引起。 

SCA12：由 PPP2R2B 基因突變引起。 

SCA13：由 KCNC3 基因突變引起。 

SCA14：由 PRKCG 基因突變引起。 

SCA17：由 TBP 基因突變引起。 

SCA27：由 FGF14 基因突變引起。 

SCA28：由 AFG3L2 基因突變引起。 
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SCA31：由 BEAN1 基因突變引起。 

SCA35：由 TGM6 基因突變引起。 

SCA36：由 NOP56 基因突變引起。 

SCA37：由 PPP2R5D 基因突變引起。 

SCA38：由 ELOVL5 基因突變引起。 

常染色體隱性脊髓小腦退化性動作協調障礙(AR-SCAs)： 

弗里德賴希共濟失調(FRDA)：與 FXN 基因突變有關。 

維生素 E 缺乏症(AVED)共濟失調：與 TTPA 基因突變有關。 

共濟失調微血管擴張症候群(AT)：與 ATM 基因突變有關。 

1 型動眼神經失用症(AOA1)共濟失調：與 APTX 基因突變有關。 

2 型動眼神經失用症(AOA2)共濟失調：與 SETX 基因突變有關。 

Charlevoix-Saguenay(ARSACS)常染色體隱性痙攣性共濟失調：與 SACS 基因突

變有關。 

X 連鎖脊髓小腦退化性動作協調障礙： 

脆性 X 相關性震顫/共濟失調症候群(FXTAS)：與 FMR1 基因中擴展的 CGG 重

複序列相關。 

重要的是要注意，隨著新基因突變的發現和其他亞型的識別，SCA 的分類在不

斷發展。SCA 的每個亞型都有不同的臨床特徵、發病年齡和疾病進展模式。基

因檢測對於脊髓小腦退化性動作協調障礙的準確診斷和分類至關重要，因為它

可以指導受影響的個人及其家人進行適當的管理和遺傳諮詢。 

 

脊髓小腦退化性動作協調障礙的症狀和體徵 

脊髓小腦退化性動作協調障礙（SCA）是一組以進行性共濟失調為特徵的疾

病，是指自主運動失去協調和控制。雖然具體的症狀和體徵可能因 SCA 的亞型

和個體而異，但以下是 SCA 患者的一些常見特徵： 

共濟失調：SCA 的標誌性症狀是共濟失調，可累及上肢和下肢。它通常表現為

不穩定、笨拙和難以精確移動。個人可能會遇到平衡、協調、步態異常和精細

運動技能方面的問題。 

構音障礙：許多患有 SCA 的人會出現構音障礙，這是一種言語障礙，其特徵是

言語含糊不清或語速緩慢、音質改變以及發音困難。隨著疾病的進展，言語會

變得越來越難以理解。 

震顫：某些形式的 SCA 可能涉及震顫，這是不自主的節律運動。震顫可能會影

響手、手臂或身體的其他部位，並且會隨著有意的運動而惡化。 

眼球運動異常：動眼神經異常在 SCA 中很常見，可能包括凝視誘發的眼球震顫

（不自主的眼球運動）、平滑追踪受損（用眼睛跟踪物體）和難以控制眼球運

動。 

肌肉無力和萎縮：隨著 SCA 的進展，由於控制肌肉運動的神經細胞退化，個體

可能會出現肌肉無力和萎縮（萎縮）。這可能會導致難以完成需要力量和耐力



141 

 

的任務。 

感覺功能障礙：一些 SCA 患者可能會出現感覺異常，例如四肢麻木、刺痛或感

覺喪失。這些感覺障礙會導致協調和平衡困難。 

認知和心理變化：在某些 SCA 亞型中，可能存在認知障礙和精神症狀。這些可

能包括記憶問題、執行功能障礙、情緒變化、抑鬱、焦慮和行為變化。 

其他表現：根據具體的亞型，可能存在其他特徵，例如周圍神經病變（周圍神

經受損）、癲癇、心臟異常或視網膜變性等眼科問題。 

重要的是要注意，症狀的嚴重程度和進展在患有 SCA 的個體之間可能存在很大

差異，即使在同一亞型中也是如此。發病年齡和疾病進展速度也可能不同，範

圍從進展迅速的兒童發病形式到進展緩慢的成人發病形式。由專門研究運動障

礙的神經科醫生進行的綜合評估對於診斷 SCA 和管理其相關症狀至關重要。 

 

脊髓小腦退化性動作協調障礙的影像學研究 

影像學檢查在脊髓小腦退化性動作協調障礙(SCA)患者的評估中起著重要作

用。它們有助於評估大腦和脊髓的結構和功能變化，有助於疾病的診斷和管

理。以下是 SCA 評估中使用的一些常見成像方式： 

磁共振成像(MRI)：MRI 是評估 SCA 最常用的成像技術。它提供大腦、脊髓和

小腦的詳細圖像。MRI 可以幫助識別小腦和其他受影響的大腦區域的萎縮（收

縮），以及檢測白質束的異常。它還可以幫助排除可能出現類似症狀的其他情

況。 

擴散張量成像(DTI)：DTI 是一種專門的 MRI 技術，可提供有關大腦白質束完

整性和連通性的信息。它可以幫助評估這些束的破壞或退化，這些束通常在

SCA 中受到影響。DTI 可以深入了解大腦中潛在的微觀結構變化，例如軸突丟

失或脫髓鞘。 

正電子發射斷層掃描(PET)：PET 掃描可用於評估大腦中的代謝活動和血流。它

可以幫助識別新陳代謝減少或灌注不足的區域，指示受 SCA 影響的大腦功能障

礙區域。PET 掃描在區分 SCA 與其他病症和監測疾病進展方面特別有用。 

單光子發射電腦斷層掃描(SPECT)：SPECT 成像是另一種測量腦血流量的技

術。它可以幫助識別大腦中血液灌注的區域異常，並檢測與 SCA 相關的血流減

少或改變的區域。 

功能性 MRI(fMRI)：fMRI 可測量血液氧合的變化，並可深入了解特定任務期間

或休息時的大腦活動。它可以幫助識別功能連接網絡的變化，並評估大腦如何

補償受 SCA 影響的區域。 

這些影像學研究與臨床評估和基因檢測相結合，有助於 SCA 的診斷和監測。它

們提供了有關大腦結構和功能變化的寶貴信息，有助於了解疾病的潛在病理和

進展。成像方式的具體選擇取決於可用性、臨床表現和患者個體特徵等因素。 
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脊髓小腦退化性動作協調障礙的基因突變 

脊髓小腦退化性動作協調障礙(SCA)是指一組以小腦和中樞神經系統其他區域

進行性退化為特徵的遺傳性疾病。有幾種類型的脊髓小腦退化性動作協調障

礙，每一種都與特定的基因突變有關。脊髓小腦退化性動作協調障礙的基因突

變各不相同，但通常涉及某些基因內重複 DNA 序列的異常擴展。這種擴張導

致有毒蛋白質或 RNA 分子的產生，這些蛋白質或 RNA 分子會干擾正常的細胞

功能並導致神經元退化。 

脊髓小腦退化性動作協調障礙的具體基因突變及相應類型包括： 

SCA1：由 ATXN1 基因突變引起，導致 ataxin-1 蛋白異常形式的產生。 

SCA2：由 ATXN2 基因突變引起，導致 ataxin-2 蛋白異常形式的產生。 

SCA3（也稱為 Machado-Joseph 病）：由 ATXN3 基因突變引起，導致 ataxin-3

蛋白異常形式的產生。 

SCA6：由編碼鈣通道蛋白的 CACNA1A 基因突變引起。 

SCA7：由 ATXN7 基因突變引起，導致 ataxin-7 蛋白異常形式的產生。 

SCA8：由 ATXN8OS 基因中的 CTG 三核苷酸重複擴增引起。 

SCA10：由 ATXN10 基因中的 ATTCT 五核苷酸重複擴增引起。 

SCA12：由 PPP2R2B 基因中的 CAG 三核苷酸重複擴增引起。 

SCA17：由 TBP 基因突變引起，導致產生異常形式的 TATA 結合蛋白。 

SCA23：由 PDYN 基因突變引起。 

SCA25：由 ELOVL4 基因突變引起。 

SCA27：由 FGF14 基因突變引起。 

SCA28：由 AFG3L2 基因突變引起。 

SCA31：由 BEAN1 基因的重複擴增引起。 

SCA36：由 NOP56 基因的重複擴增引起。 

這些只是脊髓小腦退化性動作協調障礙的多種類型中的幾個例子，每種類型都

與特定的基因突變有關。基因突變可以以常染色體顯性方式遺傳，這意味著受

影響的個體有 50%的機會將突變遺傳給他們的孩子。 

值得注意的是，並非所有脊髓小腦退化性動作協調障礙病例都與已知的基因突

變有關。在某些個體中，遺傳原因可能尚未確定，並且正在進行進一步研究以

更好地了解這些病例中涉及的潛在遺傳因素。 

 

脊髓小腦退化性動作協調障礙的粒線體功能障礙 

脊髓小腦退化性動作協調障礙(SCAs)是一組遺傳性疾病，其特徵是小腦和脊髓

進行性退化，導致運動問題和協調困難。雖然 SCA 的主要原因是特定基因的基

因突變，但粒線體功能障礙與某些形式的脊髓小腦退化性動作協調障礙的發病

機制有關。 

粒線體負責通過氧化磷酸化在細胞中產生能量，並且它們在維持細胞穩態中起

著至關重要的作用。在脊髓小腦退化性動作協調障礙的情況下，粒線體功能障
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礙可通過多種機制發生，包括： 

能量代謝受損：SCA 中的粒線體功能障礙可導致 ATP 生成減少，這對於正常細

胞功能至關重要。這種能量不足會影響神經元的高能量需求，尤其是小腦和脊

髓中的神經元，從而導致神經元功能障礙和退化。 

氧化應激：粒線體功能障礙會導致細胞內產生過多的活性氧(ROS)。ROS 是高

反應性分子，可以破壞細胞成分，包括蛋白質、脂質和 DNA。氧化損傷的累積

會導緻小腦和脊髓神經元的退化，加重共濟失調的症狀。 

鈣處理受損：粒線體參與調節細胞內鈣水平，這對各種細胞過程至關重要。在

某些形式的脊髓小腦退化性動作協調障礙中，粒線體功能障礙會破壞鈣穩態，

導致神經元信號異常和神經元死亡。 

粒線體功能障礙的具體機制可能因不同類型的脊髓小腦退化性動作協調障礙而

異，因為每種亞型都與不同的基因突變相關。例如，在 3 型脊髓小腦退化性動

作協調障礙(SCA3)中，也稱為 Machado-Joseph 病，有粒線體功能障礙和能量代

謝受損的證據。 

了解粒線體功能障礙在脊髓小腦退化性動作協調障礙中的作用仍然是一個活躍

的研究領域。針對粒線體功能障礙和相關通路可能具有治療或控制疾病的治療

潛力。然而，需要進一步的研究來闡明精確的機制並開發專門針對脊髓小腦退

化性動作協調障礙中粒線體功能障礙的有效干預措施。 

 

脊髓小腦退化性動作協調障礙的治療 

目前，脊髓小腦退化性動作協調障礙(SCA)尚無治癒方法，治療主要側重於控

制症狀、改善生活質量和提供支持性護理。治療方法可能因 SCA 的特定亞型和

個體症狀而異。以下是 SCA 管理中採用的一些常用策略： 

症狀管理： 

物理和職業療法：這些療法旨在改善協調、平衡和運動技能，並幫助個人適應

共濟失調引起的功能限制。 

言語治療：言語治療可以幫助改善與構音障礙相關的言語和交流困難。 

輔助設備：使用助行器（例如手杖或助行器）以及適應日常生活活動的設備可

以提高獨立性和安全性。 

藥物：雖然沒有特定的藥物可以治療 SCA 的根本原因，但可以開出某些藥物來

控制特定症狀。例如，可以考慮使用控制震顫、控制肌肉僵硬或痙攣以及緩解

情緒障礙或睡眠問題的藥物。 

康復和支持治療： 

遺傳諮詢：建議 SCA 患者及其家人進行遺傳諮詢，以了解遺傳模式、提供有關

疾病的信息並討論計劃生育方案。 

心理支持：諮詢或治療可以幫助個人及其家人應對與 SCA 相關的情緒和心理挑

戰。 

支持團體：加入支持團體或與受 SCA 影響的其他人聯繫可以提供寶貴的情感支
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持、實用技巧和分享經驗。 

定期監測：與專門研究運動障礙的神經科醫生進行例行隨訪對於監測疾病進

展、控制症狀和解決可能出現的任何並發症非常重要。 

研究和臨床試驗： 

由於 SCA 是一種遺傳性疾病，正在進行的研究主要集中在開發靶向療法以減緩

或阻止疾病進展。正在進行臨床試驗以測試潛在的治療方法，包括基於基因的

療法和藥物干預。 

SCA 患者與醫療團隊（包括神經科醫生、物理治療師、職業治療師和其他專

家）密切合作以製定個性化治療計劃非常重要。由於具體的管理策略可能因亞

型和個人需求而異，因此必須諮詢醫療保健專業人員以獲得量身定制的指導和

支持。 
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29.Stiffpersonsyndrome(僵體症候群) 

僵體症候群的歷史 

僵體症候群（SPS），也稱為僵體症候群，是一種罕見的以僵硬和肌肉痙攣為

特徵的神經系統疾病。它首先在 1950 年代由 FredPlum 博士和 JeromePosner 博

士在醫學文獻中進行了描述。 

僵體症候群的歷史可以追溯到 20 世紀中葉。1956 年，Plum 和 Posner 發表了一

篇具有里程碑意義的論文，描述了三名軸向肌肉異常僵硬的患者的臨床特徵，

從而產生了術語“僵體症候群”。他們指出，患者經歷了由情緒壓力、突然運

動或意外刺激引發的肌肉僵硬和痙攣。 

多年來，進一步的研究和臨床觀察擴大了我們對僵體症候群的理解。人們認識

到這種疾病可以影響任何年齡的男性和女性，儘管它似乎在女性中更為常見。

據估計，SPS 的患病率約為百萬分之一。 

在 1980 年代，針對谷氨酸脫羧酶(GAD)的自身抗體的發現為僵體症候群的潛在

病理生理學提供了重要見解。GAD 參與γ-氨基丁酸(GABA)的合成，GABA 是

一種神經遞質，在抑制神經細胞活性方面起著關鍵作用。GAD 抗體的存在表明

該疾病的發展過程中存在自身免疫因素。 

隨著對僵體症候群自身免疫性質的認識，治療方法轉向了免疫調節療法。靜脈

注射免疫球蛋白(IVIG)、皮質類固醇和血漿置換等藥物已被用於控制症狀和調

節免疫反應。 

近年來，隨著對僵體症候群發病機制的了解不斷深入，人們發現了與該病症相

關的其他自身抗體，包括抗兩性蛋白、gephyrin 和甘氨酸受體的抗體。這些發

現有助於改進僵體症候群的分類和診斷，並為靶向治療開闢了新途徑。 

儘管正在進行研究，僵體症候群仍然是一個難以控制的疾病，並且沒有明確的

治癒方法。治療旨在減少肌肉僵硬、控制痙攣並改善受影響個體的生活質量。

多學科方法，包括物理治療、藥物干預和心理支持，通常用於解決僵體症候群

患者的複雜需求。 

 

僵體症候群的分類 

僵體症候群(SPS)是一種罕見的神經系統疾病，根據某些臨床特徵和相關特徵分

為不同的亞型。儘管僵體症候群的分類系統並未得到普遍認可，但通常使用以

下分類方案： 

經典僵體症候群(cSPS)： 

這是最常見的僵體症候群。 

它的特點是肌肉僵硬和痙攣，主要影響軸向肌肉，尤其是軀乾和下肢。 

肌肉僵硬可能是持續性的或間歇性的，通常由情緒壓力或突然運動引發。 

cSPS 患者通常針對谷氨酸脫羧酶(GAD)的自身抗體水平升高，谷氨酸脫羧酶是

一種參與神經遞質γ-氨基丁酸(GABA)生成的酶。 



146 

 

僵體症候群(jSPS)： 

這種僵體症候群的亞型以肌肉僵硬、痙攣和明顯的抽搐運動為特徵。 

除了 SPS 的典型症狀外，jSPS 患者還會出現突然的、不自主的肌肉收縮或稱為

肌陣攣的抽搐。 

肌陣攣可以影響各種肌肉群，可以是自發的或由感覺刺激觸發。 

jSPS 患者也普遍存在針對 GAD 的自身抗體。 

伴有強直和肌陣攣的進行性腦脊髓炎(PERM)： 

PERM 是一種嚴重的進行性形式的僵化人症候群。 

除了典型的肌肉僵硬和痙攣外，PERM 患者還會出現其他神經系統症狀，包括

腦病（腦功能障礙）和肌陣攣。 

腦病可表現為認知障礙、行為改變和自主神經功能障礙。 

PERM 中可能存在針對 GAD 或其他神經元蛋白的自身抗體。 

重要的是要注意，僵體症候群的分類可能很複雜，有些人可能不完全適合特定

的亞型。此外，可能還有其他與僵體症候群相關的罕見變異或重疊症候群尚未

得到廣泛表徵。 

僵體症候群的分類有助於了解不同的臨床表現並指導治療。然而，諮詢專門研

究神經系統疾病的醫療保健專業人員以獲得準確的診斷和個性化的管理計劃始

終很重要。 

 

僵體症候群的症狀和體徵 

僵體症候群(SPS)具有一組獨特的症狀和體徵，主要影響肌肉，導致僵硬、痙攣

和運動障礙。以下是與僵體症候群相關的主要體徵和症狀： 

僵硬的肌肉： 

持續和廣泛的肌肉僵硬是僵體症候群的標誌性症狀。 

僵硬通常會影響軸向肌肉，包括軀幹、腹部和下背部。 

僵硬還可能涉及四肢的肌肉，例如腿部和手臂。 

肌肉痙攣： 

肌肉痙攣，也稱為肌肉痙攣或不自主收縮，在僵體症候群中很常見。 

這些抽筋通常是短暫的，但也可能是嚴重和痛苦的。 

抽筋可以自發發生，也可以由特定因素觸發，例如突然運動、情緒壓力或感官

刺激。 

步態障礙： 

僵體症候群會導致行走困難和協調能力受損。 

個體可能步態僵硬和笨拙，通常被描述為“踮起腳尖走路”或“像機器人一樣

走路”。 

平衡可能會受到影響，個人可能容易跌倒。 

反射亢進： 

反射亢進是指過度的反射反應。 



147 

 

在僵體症候群中，可以觀察到反射亢進，這意味著諸如膝跳的反射過於敏感並

產生比正常情況更強烈的反應。 

感覺症狀： 

一些患有僵體症候群的人可能會出現異常感覺，例如刺痛、麻木或對觸摸或聲

音過敏。 

感覺症狀可能是間歇性或持續性的。 

自主神經功能障礙： 

僵體症候群影響自主神經系統，引起出汗過多（多汗症）或出汗不足（無汗

症）、血壓波動和心律不齊等症狀。 

重要的是要注意，僵體症候群患者的嚴重程度和症狀的具體組合可能會有所不

同。症狀也會隨時間波動，有惡化期和相對穩定期。 

如果您懷疑您或您認識的人可能患有僵體症候群，請務必諮詢在神經系統疾病

方面經驗豐富的醫療保健專業人員，以進行全面評估和診斷。 

 

僵體症候群的形象研究 

圖像研究，例如神經影像學技術，通常用於評估患有僵體症候群(SPS)的個體，

以幫助了解神經系統中潛在的結構和功能變化。雖然沒有診斷 SPS 的特定影像

學發現，但某些研究可能有助於診斷過程並排除其他情況。可以對疑似僵體症

候群的個體進行以下圖像研究： 

磁共振成像(MRI)： 

MRI 使用強磁場和無線電波來創建大腦和脊髓的詳細圖像。 

MRI 掃描有助於檢測中樞神經系統(CNS)中可能導致 SPS 中觀察到的症狀的任

何結構異常。 

在患有僵體症候群的個體中，MRI 結果通常是正常的或可能顯示非特異性發

現。 

正電子發射斷層掃描(PET)掃描： 

PET 掃描可提供有關大腦功能的信息，並有助於評估代謝活動和血流。 

在僵體症候群中，PET 掃描可能會揭示大腦活動的異常模式，尤其是在涉及運

動和運動控制的區域。 

單光子發射電腦斷層掃描(SPECT)掃描： 

SPECT 掃描是另一種類型的核成像，可以評估血流和腦功能。 

SPECT 成像可以揭示與在僵體症候群中觀察到的臨床症狀相關的腦血流模式的

變化。 

肌電圖(EMG)和神經傳導研究(NCS)： 

雖然不是傳統意義上的圖像研究，但 EMG 和 NCS 通常用於評估肌肉中的電活

動和神經傳導。 

這些測試有助於區分僵體症候群與其他神經肌肉疾病，並評估肌肉過度興奮的

程度。 
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值得注意的是，僵體症候群的影像學表現通常是非特異性的，不能提供明確的

診斷。SPS 的診斷主要基於臨床症狀、特徵性 EMG 表現，並排除可能與 SPS

相似的其他情況。 

最終，對僵體症候群進行影像學檢查的決定取決於個人的具體臨床表現以及排

除其症狀的其他潛在原因的需要。醫療保健提供者將根據個人的臨床病史和檢

查結果確定最合適的成像方式。 

 

僵體症候群的基因突變 

僵體症候群(SPS)與特定的基因突變有關，據信這些突變會導致病情的發展。與

SPS 相關的主要基因突變涉及針對谷氨酸脫羧酶(GAD)的自身抗體的產生，谷

氨酸脫羧酶是一種負責合成神經遞質γ-氨基丁酸(GABA)的酶。這些自身抗體

靶向 GAD 並破壞 GABA 信號，導致肌肉活動異常和 SPS 的特徵性症狀。 

GAD 由兩個基因編碼：GAD1 和 GAD2。大多數 SPS 患者都有針對 GAD65 的

自身抗體，GAD65 是由 GAD2 基因編碼的亞型。然而，在一些 SPS 患者中也

檢測到了針對 GAD67（由 GAD1 編碼）的自身抗體。 

值得注意的是，雖然 GAD 自身抗體的存在與 SPS 密切相關，但並非所有 SPS

患者都有可檢測到的自身抗體。此外，GAD 自身抗體也可在其他神經系統疾病

中發現，儘管不太常見。 

這些 GAD 自身抗體促進 SPS 發展的潛在機制仍未完全了解。這些自身抗體與

GAD 的結合被認為會干擾 GABA 合成，導致 GABA 水平降低和受影響肌肉中

神經信號傳導的抑制受損。 

雖然 GAD 自身抗體是與 SPS 相關的主要遺傳標記，但需要注意的是，SPS 並

不被認為是傳統意義上的遺傳病。GAD 自身抗體的存在被認為是遺傳易感性和

環境觸發因素共同作用的結果。引發易感個體產生這些自身抗體的確切因素尚

不完全清楚。 

SPS 的基因檢測通常側重於檢測 GAD 自身抗體的存在，而不是識別特定的基因

突變。在血清或 CSF 中檢測到這些自身抗體有助於支持 SPS 的診斷。 

值得注意的是，該領域的研究正在進行中，其他遺傳和免疫因素可能有助於

SPS 的發展。 

 

僵體症候群的粒線體功能障礙 

僵體症候群(SPS)是一種罕見的神經系統疾病，其特徵是肌肉僵硬和痙攣，通常

累及軀乾和四肢的中軸肌肉。雖然 SPS 的確切病因尚不完全清楚，但新出現的

證據表明粒線體功能障礙在該病的發病機制中具有潛在作用。 

粒線體負責通過氧化磷酸化在細胞中產生能量，並且它們在維持細胞穩態中起

著至關重要的作用。在僵體症候群的背景下，粒線體功能障礙可通過多種機制

發生： 

能量代謝受損：粒線體功能障礙可導致 ATP 生成減少，這對於正常的肌肉功能
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至關重要。受影響肌肉的能量不足可能導致在 SPS 中觀察到的肌肉僵硬和痙

攣。 

失調的鈣穩態：粒線體參與維持細胞內鈣水平和調節鈣信號。粒線體處理鈣的

功能障礙會破壞正常的肌肉收縮和鬆弛過程，導致 SPS 中出現的特徵性肌肉僵

硬和痙攣。 

氧化應激增加：粒線體功能障礙會導致產生過多的活性氧(ROS)，這些活性氧

是高反應性分子，會損害細胞成分。肌肉細胞中氧化應激的積累可能有助於

SPS 的發病機制。 

需要注意的是，粒線體功能障礙與 SPS 之間的關係仍是一個正在進行的研究領

域，連接兩者的確切機制尚不完全清楚。粒線體功能障礙可能代表了 SPS 複雜

病理生理學的一個方面，需要進一步的研究來闡明粒線體功能障礙在疾病發生

和發展中的確切作用和意義。 

目前，僵體症候群的治療主要集中在症狀管理上，包括苯二氮卓類藥物、肌肉

鬆弛劑和免疫調節療法等藥物。將粒線體功能障礙作為 SPS 的治療方法是未來

可能研究的一個領域，但需要更多的研究來確定此類干預措施的有效性。 

 

僵體症候群治療 

僵體症候群(SPS)的治療旨在緩解症狀、改善功能並改善個人的生活質量。由於

SPS 是一種罕見且複雜的神經系統疾病，因此治療可能會根據每位患者的具體

需求和反應而有所不同。以下是 SPS 的一些常見治療方案： 

藥品： 

苯二氮卓類藥物：地西泮和氯硝西泮等藥物可以通過增強 GABA 抑製作用來幫

助減少肌肉僵硬和痙攣。 

巴氯芬：巴氯芬是一種肌肉鬆弛劑，還有助於減少肌肉僵硬並提高活動能力。 

抗癲癇藥：加巴噴丁和普瑞巴林等藥物可能會開處方，以幫助控制某些人的肌

肉痙攣和神經性疼痛。 

靜脈注射免疫球蛋白(IVIg)： 

IVIg 療法涉及靜脈內給予高劑量的免疫球蛋白。 

IVIg 調節免疫系統並減少自身抗體的產生，這可能會改善某些 SPS 患者的症

狀。 

血漿置換（血漿置換術）： 

血漿置換術包括取出患者的血漿，將其與血細胞分離，然後用供體血漿或血漿

替代品代替。 

血漿置換可能有助於清除循環自身抗體和其他免疫因子，從而暫時緩解症狀。 

理療： 

物理治療對於控制僵硬、改善活動能力和防止肌肉萎縮至關重要。 

伸展運動、活動範圍練習和平衡訓練可能有益。 

可能會推薦輔助設備，例如支架、手杖或助行器以支持移動。 
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心理支持： 

患有像 SPS 這樣的慢性神經系統疾病會對心理健康和幸福產生重大影響。 

心理支持、諮詢和支持小組可以幫助個人應對與 SPS 相關的情緒和心理挑戰。 

重要的是要注意，治療可能會根據個人的特定症狀和需求量身定制。由於 SPS

是一種慢性疾病，因此需要長期管理並定期由醫療保健專業人員進行隨訪，以

評估治療效果並根據需要調整治療。 

建議患有僵體症候群的患者與包括神經科醫生、物理治療師、物理治療師和職

業治療師在內的多學科醫療團隊密切合作，以製定滿足其獨特需求和目標的綜

合治療計劃。 
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30.Tuberoussclerosis(結節性硬化症) 

結節性硬化症病史 

結節性硬化症，也稱為結節性硬化症（TSC），是一種罕見的遺傳性疾病，其

特徵是身體各器官良性腫瘤的生長。以下是結節性硬化症的簡史： 

發現和早期觀察： 

1862 年，法國皮膚科醫生 Désiré-MagloireBourneville 首次將結節性硬化症描述

為一種獨特的臨床實體。他觀察了幾名患者的皮膚損傷和癲癇，並認識到這些

特徵之間的聯繫。 

1908 年，GustavRiehl 擴展了 Bourneville 的工作並提出了術語“結節性硬化

症”，因為大腦中存在結節樣生長。 

理解和遺傳學的進展： 

在 1960 年代，組織學和電子顯微鏡的進步使人們對結節性硬化症的病理學有了

更好的了解。研究人員在受影響個體的大腦中發現了特徵性腫瘤，稱為皮質結

節。 

在 1990 年代，在確定結節性硬化症的遺傳基礎方面取得了重大進展。1993

年，9 號染色體上的 TSC1 基因被發現，隨後於 1997 年鑑定出 16 號染色體上的

TSC2 基因。這些基因的突變是大多數結節性硬化症病例的原因。 

臨床特徵和診斷標準： 

隨著時間的推移，結節性硬化症的臨床特徵得到了更好的定義。結節性硬化症

的診斷標準於 1998 年由國際共識會議制定，並於 2012 年修訂。這些標準包括

主要和次要的臨床特徵，如皮膚異常、腦腫瘤、腎臟腫瘤和心臟橫紋肌瘤。 

治療和管理： 

隨著對結節性硬化症相關分子機制了解的加深，已經開發出靶向療法。2010

年，美國食品和藥物管理局(FDA)批准依維莫司（一種 mTOR 抑製劑）用於治

療某些表現的結節性硬化症，包括腎血管平滑肌脂肪瘤和室管膜下鉅細胞星形

細胞瘤。 

正在進行的研究繼續探索新的治療方法並改善結節性硬化症的管理。正在進行

臨床試驗以研究其他靶向治療和基因干預的潛力。 

結節性硬化症的歷史見證了我們對該疾病的理解的重大進步，從其臨床特徵到

識別導致該病症的基因突變。這些發展為改善結節性硬化症患者的診斷、管理

和潛在治療鋪平了道路。 

 

結節性硬化症的分類 

根據所涉及的基因突變，結節性硬化症(TSC)分為兩種亞型： 

TSC1：TSC1 是由位於染色體 9q34 上的 TSC1 基因突變引起的。TSC1 突變約

佔所有結節性硬化症病例的 25-30%。與 TSC2 相關的結節性硬化症相比，TSC1

相關的結節性硬化症的臨床病程往往較輕。 
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TSC2：TSC2 是由位於染色體 16p13.3 上的 TSC2 基因突變引起的。大多數結節

性硬化症病例（約 70-75%）是由 TSC2 基因突變引起的。TSC2 相關的結節性

硬化症與更嚴重的臨床表型和智力障礙風險增加有關。 

重要的是要注意，結節性硬化症可能具有廣泛的臨床表現，即使在同一亞型中

也是如此。受影響個體的嚴重程度和具體特徵可能有很大差異，這使得基於遺

傳亞型的分類只是了解疾病的一個方面。通常根據臨床標准進行診斷，包括國

際共識指南定義的主要和次要特徵的存在。這些特徵包括各種器官系統，例如

皮膚、大腦、腎臟、心臟和肺。 

此外，根據是否存在疾病家族史，結節性硬化症可分為散發性或家族性形式。

散發病例發生在沒有結節性硬化症家族史的個體中，而家族性病例則遺傳自受

影響的父母。 

值得注意的是，隨著研究發現新的遺傳變異及其臨床意義，結節性硬化症的分

類也在不斷發展。基因檢測在確認診斷和識別所涉及的特定突變方面起著至關

重要的作用，這可能對預後和管理產生影響。由具有結節性硬化症專業知識的

醫療保健專業人員進行全面評估對於準確分類和適當管理病情是必要的。 

 

結節性硬化症的症狀和體徵 

結節性硬化症(TSC)是一種多系統疾病，可影響身體的各個器官。結節性硬化症

的症狀和體徵因人而異，並非每個患有 TSC 的人都會經歷以下所有特徵。以下

是與結節性硬化症相關的一些常見症狀和體徵： 

皮膚表現： 

色素減退性斑疹：這些是皮膚上的淺色斑塊，通常表現為蒼白的灰色斑點。 

面部血管纖維瘤：面部出現紅色或粉紅色凸起的小腫塊，通常出現在臉頰和鼻

子上。 

Shagreenpatches：增厚的皮革狀皮膚斑塊，通常出現在下背部或頸背上。 

指甲纖維瘤：發生在指甲周圍的良性腫瘤，表現為肉質或疣狀生長物。 

神經系統表現： 

癲癇發作：癲癇發作是 TSC 的一個常見特徵，其類型和嚴重程度各不相同。 

認知和行為困難：許多患有 TSC 的人可能會出現智力障礙、學習障礙、發育遲

緩和行為問題。 

自閉症譜系障礙：相當多的 TSC 患者也具有自閉症譜系障礙的特徵，包括社交

障礙、溝通困難和重複行為。 

大腦和神經系統表現： 

皮質結節：大腦中的異常結節生長會破壞正常的大腦功能並導致神經系統症

狀。 

室管膜下結節(SEN)：沿著腦室壁生長的小生長物。 

室管膜下鉅細胞星形細胞瘤(SEGA)：可引起阻塞性腦積水和其他神經系統並發

症的良性腦腫瘤。 
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白質異常：大腦白質的破壞或變化，可以在腦成像研究中觀察到。 

其他表現： 

心臟橫紋肌瘤：可在心臟中形成的非癌性腫瘤，通常在嬰儿期或兒童期發現。 

腎血管平滑肌脂肪瘤：由腎臟中的血管、平滑肌和脂肪細胞組成的良性腫瘤。 

肺部表現：一些 TSC 患者可能會出現肺囊腫和氣胸（肺塌陷）。 

重要的是要注意，結節性硬化症患者的症狀嚴重程度和組合可能有很大差異。

有必要定期進行醫學評估和篩查，以監測和管理病情的不同表現。通常採用涉

及各種醫學專家的多學科方法來為 TSC 患者提供全面的護理和支持。 

 

結節性硬化症的影像學研究 

各種影像學檢查可用於評估和診斷結節性硬化症(TSC)。這些成像方式有助於可

視化與疾病相關的結構異常和病變。以下是 TSC 中使用的一些常見成像研究： 

磁共振成像(MRI)：MRI 是 TSC 中使用的主要成像方式。它提供大腦、脊髓和

其他受影響器官的詳細圖像。MRI 可以揭示皮質結節、室管膜下結節(SEN)、

室管膜下鉅細胞星形細胞瘤(SEGA)和其他與 TSC 相關的腦部異常的存在。 

電腦斷層掃描(CT)掃描：CT 掃描可用於評估 TSC 的某些方面，特別是在禁忌

或無法使用 MRI 的情況下。CT 掃描可以提供大腦的詳細圖像，並有助於識別

皮質結節、鈣化和其他異常。 

超聲：超聲成像可用於評估心臟橫紋肌瘤，這在患有 TSC 的嬰兒中很常見。心

臟超聲（超聲心動圖）可以檢測和監測心臟中這些腫瘤的存在、大小和位置。 

腎臟影像學：超聲、CT 或 MRI 等影像學研究可用於評估腎臟是否存在血管平

滑肌脂肪瘤，這是 TSC 患者中常見的良性腫瘤。 

胸部 X 光檢查：可以進行胸部 X 光檢查以評估是否存在肺囊腫，這可能發生在

TSC 中。它還可以幫助識別氣胸（肺塌陷）等並發症。 

正電子發射斷層掃描(PET)掃描：在某些情況下，PET 掃描可用於評估 SEGA 的

代謝活動或評估 TSC 的其他方面，例如癲癇和腦功能。 

這些影像學研究可以幫助診斷、評估疾病進展以及監測與結節性硬化症相關的

並發症。重要的是要諮詢在 TSC 方面經驗豐富的醫療保健專業人員，以確定適

合個案的成像方式和解釋。 

 

結節性硬化症的基因突變 

結節性硬化症(TSC)是由 TSC1 基因或 TSC2 基因突變引起的。這些基因提供了

生產參與調節細胞生長和分裂的蛋白質的指令。這些基因中任何一個的特定基

因突變都會破壞蛋白質的正常功能，導致結節性硬化症的發展。 

TSC1 基因突變：TSC1 基因，也稱為 tuberin，位於染色體 9q34。它編碼 tuberin

蛋白，該蛋白與 TSC2 基因的蛋白質產物（錯構蛋白）相互作用，形成一種複

合物，可調節細胞生長和增殖。TSC1 基因突變約佔 TSC 病例的 15-25%。這些

突變可以從受累的父母那裡遺傳，也可以在沒有家族史的情況下自發（從頭）
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發生。 

TSC2 基因突變：TSC2 基因，也稱為錯構蛋白，位於染色體 16p13.3。它編碼

hamartin 蛋白，如前所述，該蛋白與 tuberin 形成複合物以調節細胞生長和分

裂。TSC2 基因突變是造成大約 70-80%的 TSC 病例的原因。與 TSC1 突變一

樣，TSC2 突變可以遺傳或自發發生。 

TSC1 和 TSC2 突變都會導致稱為哺乳動物雷帕黴素靶標(mTOR)通路的信號通

路失調。mTOR 通路在控制細胞生長、增殖和分化中起著至關重要的作用。當

TSC1 或 TSC2 基因發生突變時，mTOR 通路變得過度活躍，導致身體各器官

（包括大腦、皮膚、腎臟、心臟和肺）形成良性腫瘤。 

重要的是要注意，即使在具有相同基因突變的個體中，TSC 的嚴重程度和臨床

表現也會有所不同。其他遺傳和環境因素也可能影響疾病的表現和進展。可以

進行基因檢測以確定 TSC1 或 TSC2 基因中的特定突變，這有助於確認診斷並

為計劃生育、遺傳諮詢和潛在的靶向治療提供有價值的信息。 

 

結節性硬化症的粒線體功能障礙 

結節性硬化症(TSC)是一種遺傳性疾病，其特徵是在各種器官（包括大腦、皮

膚、腎臟、心臟和肺）中出現非癌性腫瘤。雖然與 TSC 相關的主要基因突變會

影響 mTOR 信號通路，但最近的研究也表明粒線體功能障礙在該疾病的發病機

制中具有潛在作用。 

粒線體參與各種細胞過程，包括能量產生、新陳代謝和鈣穩態。在 TSC 的背景

下，粒線體功能障礙可以通過多種機制發生： 

能量代謝中斷：TSC 中的粒線體功能障礙可能導致受影響細胞的能量產生受

損。導致該疾病的 TSC1 或 TSC2 基因突變會破壞 mTOR 信號，該信號參與粒

線體生物發生和功能的調節。改變的 mTOR 信號可導致粒線體異常和 ATP 生

成減少，從而導致細胞能量不足。 

氧化應激和活性氧(ROS)的產生：粒線體功能障礙可導致 ROS 的產生增加，

ROS 是高反應性分子，可對細胞造成氧化損傷。TSC 相關的粒線體功能障礙可

能導致 ROS 水平升高，導致氧化應激和對細胞成分的潛在損害。 

鈣失調：粒線體在鈣穩態中起著至關重要的作用，TSC 中粒線體功能的破壞會

導致鈣信號異常。失調的鈣水平會影響細胞過程，包括細胞生長、增殖和細胞

凋亡，由於 mTOR 失調，這些過程在 TSC 中已經改變。 

雖然仍在研究將粒線體功能障礙與 TSC 的發展和進展聯繫起來的確切機制，但

據信 mTOR 信號和粒線體功能之間的相互作用在該疾病的發病機制中發揮作

用。 

目前，TSC 的治療重點是控制與疾病相關的症狀和並發症。這可能包括用於癲

癇發作的抗癲癇藥物、用於控制腫瘤或其相關症狀的藥物，以及針對個人需求

量身定制的支持療法。針對粒線體功能障礙作為 TSC 的治療方法是一個正在進

行的研究領域，未來的研究可能會探索旨在恢復粒線體功能或減輕其在疾病背
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景下的不利影響的潛在干預措施。 

 

結節性硬化症的治療 

結節性硬化症(TSC)的管理涉及多學科方法，旨在解決與該病症相關的各種表現

和並發症。雖然 TSC 無法治癒，但治療的重點是症狀管理、早期干預和支持性

護理。以下是 TSC 治療的一些關鍵方面： 

癲癇發作管理：癲癇發作是 TSC 的一個共同特徵。抗癲癇藥物通常用於幫助控

制癲癇發作和改善整體癲癇發作管理。藥物的選擇取決於癲癇發作的類型和頻

率，並且可能需要定期調整。 

行為和發育干預：患有 TSC 的兒童可能會受益於早期干預計劃，例如言語治

療、職業治療和物理治療，以解決發育遲緩、學習障礙和行為困難。這些干預

措施可以幫助優化兒童的潛能並改善他們的生活質量。 

特定器官表現的管理： 

大腦表現：大腦表現的治療選擇，例如皮質結節和室管膜下鉅細胞星形細胞瘤

(SEGA)，可能包括手術切除、靶向藥物治療（例如 mTOR 抑製劑如依維莫司）

或其他干預措施以控制相關並發症。 

皮膚表現：皮膚病干預，如激光治療或局部治療，可以幫助控制皮膚異常，如

面部血管纖維瘤和黑色素減少性斑疹。 

腎臟表現：定期監測腎功能和影像學檢查以評估血管平滑肌脂肪瘤的大小和生

長可能是必要的。在某些情況下，可以考慮通過栓塞、手術或 mTOR 抑製劑進

行干預。 

心臟表現：心臟橫紋肌瘤可能需要監測，如果它們引起功能障礙或其他並發

症，則可能需要治療。 

遺傳諮詢：遺傳諮詢對於 TSC 患者及其家人了解遺傳模式、將疾病傳給後代的

風險以及產前檢測選項的可用性至關重要。 

支持性護理：心理支持和諮詢服務可能對受 TSC 影響的個人和家庭有益。支持

團體和社區資源可以提供情感支持、教育以及分享經驗和知識的平台。 

對於患有 TSC 的人來說，接受醫療保健專業人員團隊的持續醫療非常重要，這

些專業人員包括神經學家、遺傳學家、皮膚科醫生、腎病學家、心髒病學家和

其他需要的專家。考慮到表現的嚴重程度和組合，治療計劃應根據每個人的具

體需求量身定制。定期隨訪和監測潛在並發症對於 TSC 的長期管理至關重要。 
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31.VanishingWhiteMatterDisease(腦白質消失症) 

腦白質消失症的歷史 

腦白質消失症(VWM)是一種罕見的神經系統疾病，於 1990 年代後期首次在醫

學文獻中有所描述。以下是 VWM 的簡要歷史： 

1993 年：荷蘭神經學家 MarjovanderKnaap 博士第一次遇到一名患有先前未確診

的腦白質營養不良的兒童，其特徵是大腦中白質的進行性破壞。 

1998 年：vanderKnaap 博士和她的團隊發表了一項具有里程碑意義的研究，描

述了這種新疾病的臨床和放射學特徵，由於腦成像中白質的特徵性消失，他們

將其命名為“腦白質消失症”。 

2001 年：SusanSchiffmann 博士領導的一項研究確定 EIF2B 基因的突變是 VWM

的根本原因。EIF2B 參與蛋白質合成的調節，該基因的突變會破壞大腦中髓磷

脂生成細胞的正常功能。 

在接下來的幾年裡，進一步的研究和病例報告擴大了我們對 VWM 的理解，包

括其遺傳基礎、臨床變異性和疾病進展。確定了與特定 EIF2B 基因突變相關的

VWM 亞型，有助於疾病的分類和診斷。 

目前：正在進行的研究繼續揭示與 VWM 相關的其他遺傳因素和途徑，以及潛

在的治療方法。動物模型的發展和基因檢測的進步加深了我們對該疾病的了

解，並為潛在的治療選擇鋪平了道路。 

重要的是要注意，VWM 仍然是一種罕見且複雜的疾病，關於其發病機制和管

理仍有很多知識有待了解。需要進一步的研究和臨床試驗來提高我們對 VWM

的理解並為受影響的個體開發有效的治療方法。 

 

腦白質消失症的分類 

腦白質消失症(VWM)根據與疾病相關的潛在基因突變進行分類。目前，已經確

定了五種不同的 VWM 遺傳亞型： 

VWM1 型(EIF2B1)：此亞型由 EIF2B1 基因突變引起。 

VWM2 型(EIF2B2)：此亞型由 EIF2B2 基因突變引起。 

VWM3 型(EIF2B3)：該亞型由 EIF2B3 基因突變引起。 

VWM4 型(EIF2B4)：此亞型由 EIF2B4 基因突變引起。 

VWM5 型(EIF2B5)：此亞型由 EIF2B5 基因突變引起。 

VWM 的這些遺傳亞型由受突變影響的特定基因決定。每個亞型的臨床特徵、

疾病進展和預後可能略有不同。此外，在每個亞型中，症狀的嚴重程度和表現

可能存在顯著差異。 

值得注意的是，VWM 是一種進行性疾病，臨床範圍從具有遲發症狀的輕度病

例到具有早發症狀和快速疾病進展的更嚴重形式。基於遺傳亞型的分類有助於

了解疾病的潛在分子機制，並可能指導受影響的個人及其家人的基因檢測和諮

詢。 
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腦白質消失症的症狀和標誌 

腦白質消失症(VWM)是一種神經系統疾病，其特徵是大腦白質進行性退化。

VWM 的症狀和體徵在嚴重程度和表現上可能有所不同，但通常包括以下內

容： 

神經退化：患有 VWM 的人通常會失去以前獲得的運動和認知技能。這種退化

可能表現為運動協調能力下降、言語和語言困難、認知障礙和行為改變。 

運動異常：許多 VWM 患者出現肌肉僵硬（痙攣）和肌肉無力，導致行走和協

調困難。有些人可能會出現四肢肌肉萎縮（萎縮）。 

共濟失調：共濟失調是指隨意肌協調問題，導致運動不穩定、笨拙和平衡困

難。 

癲癇發作：癲癇發作是 VWM 的一個共同特徵，可以以不同的形式出現，例如

全身性強直陣攣性癲癇發作、局灶性癲癇發作或肌陣攣性癲癇發作。 

視神經萎縮：VWM 可能導致視神經退化，導致視神經萎縮。這可能會導致視

力問題，包括視力模糊或視力下降。 

認知和發育遲緩：許多 VWM 患者的認知發育遲緩，包括學習、注意力和記憶

力方面的困難。 

行為改變：一些患有 VWM 的人可能會表現出行為改變，例如易怒、情緒波動

和社交退縮。 

重要的是要注意 VWM 的症狀在個體之間可能存在很大差異，即使在同一家庭

中也是如此。發病年齡、疾病進展和症狀的嚴重程度也可能不同。早發病例往

往病程較重，而晚發病例可能症狀較輕，進展較慢。 

如果您懷疑您或您認識的人可能患有 VWM 或正在經歷任何相關症狀，請務必

諮詢醫療保健專業人員以進行全面評估和診斷。 

 

腦白質消失症的圖像研究 

圖像研究是診斷和監測腦白質消失症(VWM)的重要工具。以下是一些常用的成

像技術： 

磁共振成像(MRI)：MRI 是評估 VWM 大腦的主要成像方式。它可以揭示與疾

病相關的特徵性白質異常。VWM 的 MRI 結果通常顯示白質體積逐漸減少，並

具有特定的受累模式。白質在 T2 加權圖像上可能顯得異常明亮（高信號），

從而產生術語“消失的白質”。 

擴散張量成像(DTI)：DTI 是一種專門的 MRI 技術，可測量大腦白質中水分子

的運動。它可以提供有關白質束完整性和連通性的信息。在 VWM 中，DTI 可

能顯示分數各向異性降低（纖維完整性的衡量標準）和平均擴散率增加（反映

白質損傷）。 

質子磁共振波譜(MRS)：MRS 是一種非侵入性技術，可測量大腦中特定代謝物

的水平。在 VWM 中，MRS 可能顯示乳酸水平升高，表明能量代謝受損。 

癲癇發作的神經影像學檢查：如果患有 VWM 的個體出現癲癇發作，則可能會
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進行額外的影像學研究，例如腦電圖(EEG)或視頻腦電圖監測，以評估癲癇發

作期間大腦中的電活動。 

請務必注意，僅靠影像學檢查結果無法確診 VWM。包括臨床評估、基因檢測

和影像學研究在內的綜合評估通常是準確診斷所必需的。此外，可以隨時間重

複影像學研究以監測疾病進展和對治療的反應。 

 

腦白質消失症的基因突變 

腦白質消失症(VWM)，也稱為兒童共濟失調伴中樞神經系統髓鞘發育不良

(CACH)，主要由稱為 eIF2B 基因的五個基因突變引起。這些基因編碼真核起始

因子 2B(eIF2B)的亞基，eIF2B 是細胞中蛋白質合成的關鍵調節因子。eIF2B 複

合體參與翻譯起始過程的控制。 

五個 eIF2B 基因（即 EIF2B1、EIF2B2、EIF2B3、EIF2B4 和 EIF2B5）中任何一

個的突變都可能導致 VWM。這些突變破壞了 eIF2B 複合體的正常功能，導致

蛋白質合成受損和大腦中白質的異常積累。 

VWM 的遺傳模式是常染色體隱性遺傳，這意味著受影響的個體會遺傳突變基

因的兩個副本，每個父母各一份。然而，根據特定突變和其他修飾因素，疾病

的嚴重程度和發病年齡可能會有所不同。 

值得注意的是，並非所有 VWM 病例都可歸因於 eIF2B 基因突變。在某些個體

中，其他基因的突變，例如 EIF2B5、EIF2AK3 或 TATA 結合蛋白相關因子

1(TAF1)，已被確定為 VWM 樣症狀的原因。 

基因檢測，包括 eIF2B 基因和其他相關基因的測序，通常用於確認 VWM 的診

斷並確定受影響個體中存在的特定基因突變。 

 

腦白質消失症的粒線體功能障礙 

腦白質消失症(VWMD)，也稱為兒童共濟失調伴中樞神經系統髓鞘發育不良

(CACH)，是一種影響大腦白質的罕見遺傳病。它主要是由參與調節髓鞘形成和

維持的基因突變引起的，髓鞘是包圍和隔離神經纖維的脂肪物質。雖然 VWMD

的主要病理學與髓鞘生成和穩定性受損有關，但新興研究表明粒線體功能障礙

在該疾病中具有潛在作用。 

粒線體負責各種細胞過程，包括能量產生、新陳代謝和鈣穩態。在 VWMD

中，粒線體功能障礙可能通過多種機制促進疾病進展： 

能量不足：粒線體功能障礙會導致受影響細胞的能量產生受損。與 VWMD 相

關的基因突變可能會破壞粒線體功能，導致 ATP 生成減少和細胞能量不足，而

這對髓磷脂的形成和維持至關重要。 

氧化應激：粒線體功能障礙會導致活性氧(ROS)的產生增加，從而對細胞造成

氧化損傷。VWMD 相關的粒線體功能障礙可能導致 ROS 水平升高，導致氧化

應激和對細胞成分（包括髓磷脂）的潛在損害。 

粒線體動力學受損：VWMD 中的粒線體功能障礙可能影響粒線體動力學，包括
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裂變和融合過程。適當的粒線體動力學對於維持粒線體健康和功能至關重要。

這些過程的中斷可能進一步導致細胞功能障礙並損害髓鞘完整性。 

雖然將粒線體功能障礙與 VWMD 發病機制聯繫起來的確切機制尚不完全清

楚，但研究表明受影響個體的粒線體結構和功能異常的證據。 

目前，VWMD 尚無治癒方法，治療主要集中在控制症狀和提供支持性護理上。

這可能涉及物理和職業治療、控制癲癇發作和痙攣等症狀的藥物，以及解決並

發症的支持措施。針對粒線體功能障礙作為 VWMD 的治療方法是一個正在進

行的研究領域，未來的研究可能會探索旨在恢復粒線體功能或減輕其在疾病背

景下的不利影響的潛在干預措施。 

 

腦白質消失症的治療 

目前，沒有治癒腦白質消失症(VWM)的方法，治療主要集中在控制症狀和提供

支持性護理上。VWM 的管理通常涉及涉及各種醫療保健專業人員的多學科方

法，包括神經學家、物理治療師、職業治療師和言語治療師。 

VWM 的治療方案旨在解決特定症狀，可能包括： 

藥物：某些藥物可能會被開具以控制症狀，例如癲癇發作、痙攣和疼痛。抗癲

癇藥物（抗驚厥藥）有助於控制癲癇發作，而肌肉鬆弛劑或巴氯芬可用於減輕

肌肉僵硬和痙攣。 

物理和職業治療：物理和職業治療在管理與 VWM 相關的身體症狀方面起著至

關重要的作用。這些療法的重點是保持活動能力，提高肌肉力量、協調性和平

衡性，並解決日常生活活動中的困難。 

言語和語言治療：言語和語言治療可以幫助患有 VWM 的人提高他們的溝通技

巧，包括言語、語言理解和吞嚥能力。 

輔助設備：根據症狀的嚴重程度，患有 VWM 的人可能會受益於使用輔助設備

（例如支架、助行器或輪椅）來增強活動能力和獨立性。 

症狀管理：可以採用其他措施來管理特定症狀，例如疼痛、睡眠障礙和行為問

題。這可能包括使用止痛藥、助眠劑和行為干預。 

VWM 患者必須接受定期醫療隨訪和監測，以解決症狀的任何變化並相應地調

整治療方法。還建議受影響的個人及其家人進行遺傳諮詢，以了解遺傳模式和

未來懷孕的潛在風險。研究人員正積極致力於開發潛在的 VWM 疾病緩解療

法，但目前，這些療法仍處於試驗階段，尚未廣泛應用。 

 

 

 

 

 

 

 


