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與您一同用心關懷
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財團法人罕見疾病基金會



行政院衛生署•罕見疾病基金會　

1.兩眼皆為藍眼珠或兩眼一藍一正常，又稱為虹膜異

色症，但是有些患者的眼珠顏色正常。

2.單耳或雙耳聽力障礙，發生率為9-38%。

3.前額有一小撮白髮，或易有少年白。

4.兩眼眼距較寬，但瞳孔之間距離正常。

5.鼻根寬闊、鼻翼發育不良；併眉，即雙眉連在一

起；下巴比較寬大。

6.有的人會長期便秘，部分病人同時罹患先天性巨結

腸症。

7.少數病人有皮膚脫色斑、唇月 裂、先天性心臟病或

肌肉、骨骼異常。
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