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你不能避免百分之三的傳承缺憾
但你可掌握百分之百的生命價值

遺傳醫療諮詢單位

懷抱獨一無二的小生命，
用愛伴他長大

掌握罕見遺傳疾病

　　擁有一個健康寶寶是何等地幸福。雖然我們無

法抗拒生命傳承中偶發的遺憾，但是，別輕易放棄

對「罕見疾病」知的權利與愛的義務。

　●未罹患罕見疾病的多數社會大眾：

　　敞開心胸認識罕見疾病，給予患者多一些關懷與

　　尊重。

　●已罹患罕見疾病者：

　　正確認識自身疾病的成因，把握治療契機。

　●準備孕育下一代的準父母：

　　˙無家族病史者―― 

　　配合產前檢查，但仍有3％的機率產出缺陷兒，

其中又有0.5％～1％，可能患有罕見遺傳疾病。這是  

生兒育女無可避免的風險。

　　˙有家族病史者――

　　做產前遺傳檢查、諮詢與生化遺傳檢驗，以獲得

充分之資訊，決定是否生育。若選擇懷孕，可於懷孕

初期追蹤胎兒的遺傳狀況，若此胎罹患遺傳疾病，則

應尋求專業諮詢，以評估自身狀況與未來照護能力，

決定是否生下胎兒。

　　每個小生命都是獨特且彌足珍貴的；在遺傳醫學

日新月異下，即使有小小的缺憾，若能及早發現，便

可把握契機進行早期療育。對生命的堅持，無悔的付

出，才是為人父母至愛的表現。
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愛與尊重
讓罕見的生命，不再遺憾

Alstrom氏症候群

Alstrom Syndrome
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不一樣的基因傳遞，給了生命一個意外 幽暗的罕病小徑上，但見他的光與熱

認識罕見遺傳疾病

罕見遺傳疾病不是怪病、更不應予以歧視。
別因它「罕見」，就「輕忽」它。

　　「罕見遺傳疾病」¸是生命傳承中的小小意外。人體

內約有三萬五千個基因，藉著DNA（去氧核醣核酸）準

確的複製，把基因代代相傳。不過，其中若有基因發生變

異，就可能在傳宗接代時，把有缺陷的基因帶給子女，造

成遺傳性疾病。

　　在台灣，罕見疾病的定義是發生率在萬分之一以下的

疾病。全世界已知有一萬一千多種人類遺傳疾病，其中大

多非常罕見。罕見遺傳疾病發生機率雖小，卻是生命傳承

中無可避免的遺憾。雖然這不幸只降臨在少數人身上，卻

是每個人都必須承擔的風險。
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Alstrom氏症候群的遺傳模式

因為缺陷　讓愛更豐盛
　　凱凱9個月大時，眼球出現震顫的問題，心急如焚的媽

媽於是帶他到一所著名的醫學中心眼科就診，當時醫生只

說是弱視，凱凱便只接受弱視的治療方式，配戴眼鏡。直

到凱凱4歲，由於體重過重、超出正常年齡兒童的25％、

頸部出現黑點，爸媽倆才警覺不對勁，到兒醫部的內分泌

門診就醫後，才確認凱凱罹患的是罕見的遺傳性Alstrom氏

症候群。就在同年，凱凱的妹妹也來報到，不過就在妹妹

滿月時，媽媽注意到她和哥哥一樣有眼球震顫的問題，當

下心裡就涼了半截。

　　和得知凱凱生病相較起來，妹妹罹病的事實，帶給他

們一家更沈重的打擊。「後來才得知眼科醫師早知道凱凱

的疾病，我們卻始終被蒙在鼓裡。」媽媽哽咽地訴說著。

由於第一胎很健康，凱凱生病被視為家中唯一的個案，因

此毫無顧忌地計畫著再生一個孩子。「但醫師未告知凱凱

罹患的是罕見的遺傳疾病，下一胎仍有可能生病，若我們

早點知道，或許就不會再生了。」

　　即使忿忿不平，爸媽們對於孩子的愛卻絲毫未減、反

而更加豐盛。在疾病的控制上，由於Alstrom氏症候群有點

類似小胖威利症，孩子容易感到飢餓，也容易罹患心臟病

及糖尿病，因此媽媽有計畫地幫孩子控制飲食、叮囑孩子

多運動，家中更買了跑步機，讓孩子養成固定運動的習慣。

　　由於凱凱接近全盲而妹妹仍保有部分視力，在考量兩

人生活獨立自理及表達能力後，媽媽決定讓凱凱上特殊教

育學校，而妹妹則進入一般學校接受融合教育。就讀特教

學校的凱凱班上只有5位學生，這給予老師可以按照學生個

別需求而提供適性教育的空間。而為了讓妹妹在一般學校

順利接受教育，媽媽需額外付出大量時間在校陪讀，並且

讓妹妹除了學習一般盲人點字輸入法外，亦學習一般明眼

人使用的電腦拆字、注音輸入法，「過程真的很辛苦，不

過，她現在打字比班上的小朋友還快，同學反而很羨慕她

。」

　　面對孩子生病的事實，媽媽也有難過與想不開的時候；

但反過來，覺得能陪伴孩子，以及得到家人的安慰與支持，

她覺得很幸運，一路上還有許多貴人相助呢！她堅信：「不

管孩子未來會退化到什麼程度，我都希望他們不要浪費時

間，要好好地活著。」

　　Alstrom氏症候群是一種罕見的遺傳疾病，由瑞典醫師

Carl-Henry Alstrom首次提出而命名，此疾病會導致患者失

明、聽障、糖尿病及肥胖，是第2號染色體短臂p13位置上的

ALMS1基因產生變異所導致，屬於體染色體隱性遺傳。

　　此疾病過程為漸進式，患者的臨床表徵不一，且並非所

有症狀都會表現。臨床症狀表現如下：

1. 眼睛：首先出現的表徵為眼球震顫及眼睛畏光，因椎桿細

胞退化，使得視網膜逐漸退化而致失明。

2. 心臟：擴張型心肌症導致充血性心臟衰竭，常出現於嬰兒

或青少年身上。

3. 耳朵：患者可能於孩童或成人時期因聽覺神經功能受損，

令訊息無法傳達到大腦而影響聽力。

4. 體重：孩童患者體重較同年齡者重，而身高則較為矮小。

5. 智力：與一般人無異，可能由於視力與聽力不佳而影響學

習。有些患者智力輕微受到影響。

6. 第二型糖尿病（非胰島素依賴型）：由於患者有胰島素抗

性，可能在孩童或青少年時期產生第二型糖尿病。黑色棘

皮症多表現於頸部、腋窩、鼠蹊部、背部等皮膚皺摺處，

皮膚呈現深色、棘皮狀的突起，此症狀與肥胖及胰島素抗

性相關。

7. 血脂：膽固醇與三酸甘油脂通常較高，異常時需要藥物控

制。

8. 肝、腎：通常於青少年後期會出現肝腎方面的問題，腎臟

可能出現腎小管功能失調；成年時期出現腎或肝衰竭。

9. 其他症狀：可能會有脊柱側彎、消化不良、呼吸問題、高

血壓、甲狀腺問題。

　　臨床評估應定期追蹤視力、心臟、聽力、身高體重、並

檢測血糖及胰島素、血壓、血脂（膽固醇、三酸甘油脂）、

肝臟功能（ALT, AST, GGT）、腎臟功能（肌酸酐、尿酸、

肌酸酐廓清率、血清尿素氮）、內分泌（甲狀腺；濾泡刺激

激素、黃體刺激激素、睪固酮）等。可檢測ALSM1基因突變

以確診。

　　目前無治癒方法，僅為症狀治療，眼睛方面，可戴深色

眼鏡，保護眼睛避免強光。心臟方面，使用毛地黃、利尿劑

、血管收縮素轉化酵素抑制劑、乙型交感神經阻斷劑等藥物

改善心臟功能。聽力若受損可藉由助聽器來改善。低醣飲食

以及規律運動有助於維持體重。若出現第二型糖尿病，則考

慮使用口服降血糖藥物來控制血糖。血壓或血脂過高可藉由

藥物控制。肝腎功能、泌尿系統也需每年定期追蹤，減少肝

腎疾病的進展。若有脊柱側彎則視情況進行復健，嚴重者需

手術治療。

　　對於疾病進展所產生的病變，應儘早矯正治療，讓患者

擁有良好的生活品質。

Alstrom氏症候群

罕見遺傳疾病 (八十)罕見遺傳疾病個案

男性、女性罹病者

(B)非典型之隱性遺傳家族譜近親通婚

(A)典型之隱性遺傳家族譜

男性、女性帶因者（父母與子女皆有）

男性、女性健康者
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