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給父母的話



10



11



12



13



14



15



16



17

---

是的，這個千萬中選一的孩子，就是「我的孩子！」
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疾病面面觀
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(Glycogen Storage Disease)

(Pompe Disease) J.C.

Pompe 1932

-  (acid -

glucosidase, GAA) GAA

GAA

GAA

(17q25)
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1

6

2 3

3 4

X

1

6

(Enzyme Replacement Therapy, ERT)

GAA

(Alglucosidase

alfa)
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生物體內的蛋白質可依功能分為兩大類︰一種是構成身

體組成的結構蛋白；另一種則是參與體內各項生化反應

的酵素，酵素又稱為。當體內某一種酵素的活性降低

或缺乏時，會使原本應順暢執行的生化反應受到阻礙，

造成中間產物的堆積；而龐貝氏症患者就是缺乏GAA

酵素，使肝醣因而儲積在細胞內的溶小體中。
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3 5

(Failure to thrive)

嬰兒型 (Infantile Type)
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1

6

20 30

30

孩童型（Childhood type）
絹少年型 (Juvenile Type)

成人型 (Adult Type)
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6

6

20-60

小結
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6

6

龐貝氏症是會讓肌肉功能漸進性退化，直到沒有氣力

再多呼出一口氣的疾病。身為患者或家屬，也許我們

剛開始時會為自己的際遇感到很不公平，但是，若多

想想現在所擁有的，不磼再理會已經失去的，以感恩

的心看待每一件事，相信會讓自己好一些。
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X

Limb-Girdle Muscular Dystrophy

(Duchenne Muscular Dystrophy)

( )
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●血清肌酸激 (Creatine Kinase , CK)
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Cultured

Skin Fibroblast

●血清天門冬胺酸鹽轉胺

(Serum Aspartate Aminotransferase)

●酸性α-葡萄糖酵素分析

(Acid α-Glucosidase Enzyme Assay, GAA)

(Fibroblast)

10

(Heparinized Tube)

生化檢查
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acid -glucosidase

●心臟超音波 (Echocardiography)

●心電圖 (Electrocardiography, EKG) 

●肌電圖 (Electroneuromyography)

影像檢查
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(myotonic discharge) 

(fibrillation)

(positive sharp wave) (anterior horn

cell)

病理組織檢查(Biopsy)
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GAA 15

GAA

Myozyme® (Alglucosidase alfa)

2005

(EMEA) (FDA) 2006

●● Alglucosidase alfa (Myozyme® )

GAA

- (acid -glucosidase, GAA)

50mg

20mg(20mg/kg)

酵素替代療法

(Enzyme Replacement Therapy; ERT) 
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1. Alglucosidase alfa

2. 

(Infusion-associated reactions)

2

3. 

4. 

5.

1. ( I n f u s i o n - a s s o c i a t e d

reactions)

2. 

3. 1

酵素治療藥物的上市，對許多患者及家庭而言，是極

大的好消息，為患者帶來一線曙光。然而酵素治療之

後，仍需仔細觀察身體狀況，並配合醫師指示搭配其

他治療，以達最佳的治療效果！



38

飲食照護
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「經皮內視鏡胃造廔術」：方法為採內視鏡在腹壁做

局部麻醉及切開一小傷口，即可完成造廔並放置餵食

管。胃造廔完成後大約兩天即可餵食。傷口約一至兩

星期即可癒合且不需特別照顧。

長期經管灌進食的病患，雖然沒有從嘴巴吃東西，但

還是磼保持口腔的衛生喔！家屬可以用軟毛的牙刷或

棉棒沾水，來幫病患清潔口腔，當口氣清新時，患者

的心情也會比較開心喔！



40

呼吸照護

( )

(Chest Physical Therapy)
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119
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● 少痰五步驟

(

)

5~10
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5~10

拍痰後，因為氣管跟肺部的濃痰較鬆落，呼吸音聽起

來會比拍痰前還粗糙、混濁，這是正常的現象，家屬

不用太過擔心喔！
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● 抽痰方法介紹

1. 100 1

2. 

10~12cmHg 8-12cmHg 6-8cmHg

3. 

4. 

6-8

5 8-12

5. 

15 5~8 2-3

6. 

7. 

8. 100 1

●呼吸儀器介紹
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●非侵入型呼吸器

(Continuous Positive Airway

Pressure; CPAP) 

(Bi-level Positive Airway Pressure;

Bi-PAP) 
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●侵入型呼吸器

24

(Assist Control Mode

Ventilation; ACMV)

( S y n c h r o n i z e d

Intermittent Mandatory Ventilation; SIMV)
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(Pressure-Support Ventilation;

PSV)

(High Frequency Ventilation; HFV)

「氣管切開術」是指以外科手術的方式在頸部前端的

氣管，開一個半永久的呼吸道，可用來接上呼吸器，

協助病患呼吸，當病患自行呼吸的情況好轉時，就可

以進行呼吸訓練以移除氣切管。氣切的傷口癒合後，

病患只會留下一小道傷疤，通常不影響到呼吸、吞嚥

或說話的功能。
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!

:

1. 

:

復健治療
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2. 

! 

!

3. 

4. 
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雖然有了輔助的工具，但是幫病患進行的肢體按摩跟

被動運動，還是不可以忘記喔！尤其是嬰兒型的患者

常會覺得不舒服而拒絕，也常會用哭哭來抗議，但是

規劃好的復健還是磼進行喔！不然肢體逐漸萎縮，到

時候才真的是不舒服呢！

其他

家屬可以用「乳液」來幫助按摩肌肉、滋潤皮膚，但

「嬰兒油」因分子較大，容易阻塞毛孔，一般較不建

議使用喔！
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GAA

GAA

GAA

(Carrier)

25%(

)

GAA

25%

GAA 50
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GAA

GAA

10-12

14-18

提醒家長，如果對上述資訊有疑問，都可以請教各地

的遺傳專科醫師或遺傳諮詢人員，以尋求正確的遺傳

諮詢服務喔！
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1. 

International Pompe Association(IPA) 

http://www.worldpompe.org/

2. 

United Pompe Foundation(UPF) 

http://www.unitedpompe.com/

3. 

The Association for Glycogen Storage Disease (USA) 

http://www.agsdus.org/
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4. 

The Association for Glycogen Storage Disease (UK) 

http://www.agsd.org.uk/home/

5. 

The Acid Maltase Deficiency Association(AMDA) 

http://www.amda-pompe.org/

6. Pompe Disease Community from Genzyme

http:/ /www.genzyme.com/healthcare/services-
pompe.asp

(Taiwan

Foundation For Rare Disorders; TFRD)

52 10F

02-25210717
http://www.tfrd.org.tw/
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1. Barry J. Goldstein Glycogen Storage Disease, Type

II emedicine

http://www.emedicine.com/med/topic908.htm

2. Excerpt from Glycogen Storage Disease, Type II 

emedicine

http://www.emedicine.com/med/byname/Glycogen-
Storage-Disease--Type-II.htm

3. Glycogen Storage Disease II 

OMIM (Online Mendelian Inheritane in Man)
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/entrez/dispomim.cgi?id=2

32300

4. Pompe's Disease Page

http://www.pompe.org.uk/

5. Genzyme Corporation (2002)
6. van der Beek NA, Hagemans ML, van der Ploeg AT,

Reuser AJ, van Doorn PA

Pompe disease (glycogen storage disease type II):
clinical features and enzyme replacement

Therapy. Acta Neurol Belg. 2006 Jun;106(2):82-610.
7. Birge K. Nutrition management of patients with

epidermolysis bullosa. J Am Diet Assoc. 1995

May;95(5):575-79.
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Q&A問與答
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Q:什麼是「糷貝氏症」？

(acid

maltase deficiency, AMD)

(Glycogen Storage Disorder type II, GSD type

II) GAA

Q:罹患「糷貝氏症」會有什麼症狀？

A

A
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Q&A

Q:「糷貝氏症」的遺傳風險為何？

25%

Q:「糷貝氏症」應如何診斷？

X

Q:應該如何治療「糷貝氏症」？

GAA Myozyme®

(Alglucosidase alfa)

2005

A

A

A
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Q:「糷貝氏症」是否可取得重大傷病
卡或殘障手冊？

91 9 1

A
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Q&A

Q：我應該到哪裡尋求早期療育的協
助？

(  ht tp: / /www.cbi .gov. tw/

welcome.jsp)

Q：孩子就讀小學以前緹我該尋求哪
些資源？

A

A
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Q：你知道該疾病的病患可以申請醫
療補助嗎？

A
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Q&A

◎那些項目可以申請補助？

1.

2.

◎醫療補助的額度是多少？

1.

2.

1

2
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◎申請醫療補助注意事項？

1.

2.

3.

1 p.65

2

3

4 p.67

4.



65

Q&A

個案姓名

出生日期

疑似或確定

診 斷 日 期

民國　　 年　 月　 日

（年齡：　 歲）

民國　　 年　 月　 日

個案聯絡

電　　話

公（ ）　　　　　　　　　　 手　機　　　　　　　　

宅（ ）　　　　　　　　　　 呼叫器　　　　　　　　

戶籍所在地

地　　　址

縣　　鄉鎮　　　　　　　路

市　　區市　　　
村

街　　
段　　巷　　弄　　號　　樓

現住地址
縣　　鄉鎮　　　　　　　路

市　　區市　　　
村

街　　
段　　巷　　弄　　號　　樓

來診原因

□ 1.本人疑有罕見疾病

□ 2.家族疑有罕見疾病

□ 3.其他　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　（請註明）

主訴及症狀

(C.C.& Symptom)

主磼病徵

（Sign）

主磼檢驗結果

診斷名稱

治療情形

及建議

協助訪視

（請勾選）

診療醫院

（全銜）

診斷醫師

性別

病歷

號碼

□男□女
□存 □亡

死亡日期：（請加註）
年　　月　　日

身份證字號

中文（填參）

磋文（必填）

1.是否已接受遺傳諮詢 □是，諮詢機構： □否

2.病患是否同意被醫事專業人員訪視 □是；□否

ICD-9

編碼

聯絡電話（ ）

註：
1.「罕見疾病防治及藥物法」第七條規定，「醫事人員發現罹患罕見疾病之病人或因而致死者，應向

中央主管機關報告」。
2.「罕見疾病防治及藥物法施行細則」第五條規定：「依本法第七條規定負有報告義務之醫事人員，

應於發現罕見疾病病患或屍體之日起一個月內，向中央主管機關陳報」。
3.第一聯：由診療醫院留存，第二聯：寄至行政院衛生署國民健康局（台中市黎明路二段503號5樓）
或傳真FAX:(04) 22545145、22543767，或E-mail：min @bhp.doh.gov.tw，電話：（04）22550177轉
432。
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Q&A

洽詢電話：行政院衛生署國民健康局

（04）2255-0177轉432
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Q：罕見疾病用藥如何專案申請縫
口？

◎那些情況下可以「專案申請縫口」罕見疾病藥

物？

醫療機構申請罕見疾病藥物專案縫口緹需準備

那些資枓？

1.

2.

3.

4.

5.

6.

7.

8.

A
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Q&A

◎「藥物專案申請」的時間需要多久？

洽詢電話：行政院衛生署藥政處

02 2321-0151 701
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Q：你如何申請〈重大傷病卡〉？

( 

p.72) 30

IC

Q：過去使用紙本的重大傷病卡絹目
前重大傷病註記健保IC卡有何不
同? 有哪些注意事項?

(1)

IC

A

A
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Q&A

IC

(2)

(3)

Q：重大傷病證明遺失如何辦理補
發？

IC IC

IC

( ) 

IC IC

A
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h t t p : / / w w w. n h i . g o v . t w /

IC_Card/download/file/ic.pdf
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Q&A

Q：如何申請〈身心障礙手冊〉？

1. 

2. 

3. 

Q：如何補發或換發〈身心障礙手
冊〉？

1. 

1

2

3

4

5

2.

1. 

A

A
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1

2

3

4

5

2.
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Q&A
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心情留言板
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Pompe

Pompe

Pompe
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Memo



Memo



Memo



Memo



Memo



Memo
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