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---

是的 個千 中 一的孩子 就是「我的孩子！」



18

/

/



19



20



21



22





24

(Lorenzo's

Oil; 1992)

(Adrenoleukodystrophy ALD)

ALD 1/20,000~1/50,000

X (Xq28) ABCD1 (ATP-

Binding Cassette, subfamily D, member 1)

93%

7%

ALD (peroxisome)

40
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ALD ABCD1

ALD (ALD

protein ATP-Binding-Cassette (ABC) transporter

family) ALD

(Very Long-Chain Fatty Acids;

VLCFA) ALD

VLCFA CoA 無法 入 氧

化小 中瘐

24 (24C) 26 (26C)

(inflammatory

cerebral demyelination)

( )

(Childhood cerebral form) ( )

(Adolescent cerebral form) ( )

(Adrenomyeloneuropathy, AMN) ( )

(Adult cerebral form) ( ) (Addison's

Disease) ( ) (Asymptomatic form)
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X

ALD
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圖 VLCFA-極長 和 Normal ALDP-正常功 之

ALD禁 Defective ALDP-無法作用之 ALD禁

VLCS-極長 A合成 peroxisome-
氧化小 。

在正常情況下 內的 氧化小 碁 極長 和

的氧化作用 由ALD禁 將極長 和

A(VUFA-CoA)合成 入 氧化小 中(如圖中A
情況) ALD禁 生功 則極長 和

合成無法 入 氧化小 使得 無法

揮正常功 導 氧化作用停止(如圖中B 情況)。
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ALD

Hugo

Moser(Brain, 1997)

ALD (phenotype)

ALD 2~10

20

兒 大瘑型(Childhood cerebral form)
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11~21

ALD

28 20 50

46%

54%

AMN

AMN

21

青少年大瘑型(Adolescent cerebral form)

上窨瘑 型
(Adrenomyeloneuropathy, AMN)
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3 4

2

(Cortisol) (Aldosterone)

ALD

AMN

成人大瘑型(Adult cerebral form)

愛 生氏 (Addison's Disease)

無症狀型(Asymptomatic form)
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ALD

ALD

(Childhood 
cerebral
form)

2~10 48%

(Adolescent
cerebral form)

11~21 5%

(Adrenomyelo-
neuropathy,

AMN)

20~30 26%

(Adult cerebral
form)

21 3%

(Addison's

disease)

2 ~
10%

(Asymptomatic

form)

2 ~
8%

AMN
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ALD

(Very Long Chain Fatty Acids VLCFA)

(Multiple

Sclerosis) (Krabbe Dise-

ase)

p.39

床症狀
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26 22

(C26:0/C22:0) 24 22

(C24:0/C22:0)

99%

85%

20%

極長 生化檢
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ALD

85% (Brain

MRI) T-

2

1. 

( )

C26:0  (mg/ml) 0.24 0.14 1.30 0.45 0.68 0.29 

C24:0 / C22:0 0.78 0.10 1.71 0.23 1.30 0.19 

C26:0 / C22:0 0.01 0.003 0.07 0.03 0.04 0.02 

ALD

瘑 核磁共振 像檢查
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2. (

) (

)

3. 

4. 

5. 65-95

6. 

在各 檢查 時 應 免 動不安影 檢查

果 必碙時 應請 師建 予協助 物以 合檢

保檢 數值正 。
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(Nerve Conduction Velocity NCV)

(Electromyography EMG)

1. 

2. 

3. 

4. 

5. 

傳導 度及 圖檢查
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ALD

(Electroencephalogram EEG)

(ACTH)

(Cortisol)

ALD X ABCD1

98%

DNA ABCD1 

( )

瘑 波圖

上窨功 檢查

基因檢查
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10-12

14-18

產前 斷前 家長們必 慎思 毛 刺或

刺的 並 師或 傳 師的

後 再決定 否。

產前 斷
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影 系 症狀 檢 軼

* (MRI)
* (CT)
*

(plasma VLCFA)
* (EEG)

* (NCV)
*

(plasma VLCFA)
* (EMG)

*

了以上各 特殊檢 之外 友應 合 師的指

定期接受各 檢查 以了 的 做最

切的治 。
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ALD

ALD

Lovastatin

ALD

(Brain

MRI)

MRI

物治
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Thalidomide Interferon -1b

(1)Thalidomide

Thalidomide

T-

(2)Interferon -1b

-

(Lorenzo's Oil) (Mi-

chaela Odone) (Augusto Odone)

(Lorenzo Odone)

4 1

倫佐的油
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(VLCFA)

1.7 glycerol

trioleate oil( 0.3

glycerol trierucate oil(

不同治 方式 合不同 型的ALD患 例如 固

充對愛 森氏 患 為有效 倫佐的油

則對兒 大 型且未有 症狀 具有比 明 效

果。無 是哪一 型 請務必 您的主治 師

尋求最 切的治 模式!!

▲ 倫佐的油

(Lorenzo's Oil)
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(Bone Marrow Transplantation

BMT) ALD

( )

ALD

ALD

(Brain MRI)

MRI scan Loes score 2 3( 0

34 )

(performance IQ) 80

(VLCFA)

骨瘑 植
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MRI

1.

HLA

2.

3.

4.

(Acute Graft-

Versus-Host Disease Acute GVHD)

5.

(Chronic Graft-Versus-Host Disease Chronic

GVHD)
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1.

2.

(500-1000c.c.)

4-6

3.

4-6

骨 植是一個 的 包括手 前 待骨

對的漫長 以及手 後抗排斥 物的使用

有患 其家屬長期的 濟及 壓力 碙

努力克服 及 會資源的充分支持。
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ALD

1. (Lorenzo's oil)

2. 

3. 

4. 

5. 

6. 

(Low fat diet)

飲食方



47

1.

2.

(

)

3.

4.

5.

(

)

6.

7.

8.
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1.

2.

3.

4.

了低油飲食外 營 師叮嚀可多食用可溶性

質 如 、水果、乾 、 、燕 、燕

麩 可以 低 中 固 喔!!

日常生活方
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5.

6.

7.

ALD的患 在日常生活功 上大多 碙人協助

為使 患及照顧 在照 上 獲得 的協助

具的使用極為 碙。由於 多 欲 一步

了 具的知 請見本 六 。
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1.

2.

3.

4.

家庭支持方
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!

了以上各 照 之外 ALD 患的定期

是很 碙的 患不但可以 由 檢 了

狀況 同時也可獲得 團 切的 以及

訊息。 然少數患 存活的時 不長 整 的團

治 也不一定 改善 或 果 但可以 定的

是必定可以增加患 的 度及提高其生命品質。
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ALD

ALD
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ALD

(

)

(

)

具
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(1)

(2)

(tilt in space)

(3)

(4)

(5)

( )

擺位 具
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(1)

位 具
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(2)

(3)

1.

2.

1.

2.
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3.

4.

長期 床 具

語



58

(

)

圖一、特 助 器 前推型

圖二、仰式 架
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圖三、特 椅

圖四、爬梯機 圖五、 椅升 梯
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23

X Y

X Y

( XY ) X (

XX)

X 2

X

X X

ALD

ALD

50% 50%
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50% ALD 50%

ALD

X

Y

ALD
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ALD

1)

United Leukodystrophy Foundation 

http://www.ulf.org/ 

2) ALD

ALD Family Support Trust 

http://www.aldfst.org.uk 

3)

Australian Leukodystrophy Support Group, Inc. 

http://www.alds.org.au 
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4) ALD

The Adrenoleukdystrophy Foundation 

http://aldfoundation.org/ 

1)ALD

於2005年1月14日正式成 醀友 會瘐作為醀

患家庭支持的 。

軼前因 會並非正式 瘐 可洽

團法人 見 醀基 會。

地址 台北市中山北 二段52 10樓

(02)2521-0717
http://www.tfrd.org.tw
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Q艬什 是 「 上 窨 瘑 質 失
症」

(Adrenoleukodystrophy

ALD)

40

ALD ABCD1

24 (24C) 26 (26C)

A
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Q&A

Q艬ALD的 傳模式

ALD X

93%

7%

Q艬ALD的女性帶因 會有症狀嗎?

(AMN)

Q艬ALD 如何 斷?

ALD

99%

ALD

A

A

A
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Q艬ALD 如何治 ?

ALD

(1)

(2)

(3) MRI

ALD ALD

Q艬已生 ALD患 的父母絜可以再
生 嗎?

ALD

ALD

A

A
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Q&A

Q艬「 上窨瘑 質失 症」是否可
取得 大傷 卡或殘 手冊

91 9 1

Q艬我應 到哪裡尋求早期 的協
助

( http://www.cbi.gov.tw/wel-

come.jsp)

A

A
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Q艬孩子就 小學以前絜我 尋求哪
些資源

A
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Q&A

Q艬有 抽 機或復健 具的申
請絜可以尋求哪些資源 助?

(02-2521

0717)

A
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Q艬你知 的 患可以申請
助嗎

◎ 些 可以申請 助

1.

2.

◎ 助的 度是多少

1.

A
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Q&A

2.

1

2

◎申請 助注意事

1.

2.

3.

1 p.74

2

3

4 p.76

4.
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個案姓名

出生日期

似或 定

斷 日 期

民國　　 年　 月　 日

年 　 歲

民國　　 年　 月　 日

個案

　　

公 　　　　　　　　　　 手　機　　　　　　　　

宅 　　　　　　　　　　 呼叫器　　　　　　　　

戶 所在地

地　　　址

　　 　　　　　　　

市　　區市　　　
村

　　
段　　巷　　弄　　 　　樓

現住地址
　　 　　　　　　　

市　　區市　　　
村

　　
段　　巷　　弄　　 　　樓

來 原因

□ 1.本人 有 見

□ 2.家族 有 見

□ 3.其他　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　 請 明

主訴及症狀

(C.C.& Symptom)

主碙 徵

Sign

主碙檢 果

斷名

治 情形

及建

協助訪

請勾

全

斷 師

性別

歷

□男□女
□存 □亡

死亡日期 請加
年　　月　　日

份 字

中文 填參

文 必填

1.是否已接受 傳 □是 機構 □否

2. 患是否同意 事專業人員訪 □是 □否

ICD-9

1.「 見 治及 物法」 七條規定 「 事人員 現 患 見 之 人或因 死 應向
中央主 機 報告」。

2.「 見 治及 物法施 則」 五條規定 「依本法 七條規定碁有報告 務之 事人員
應於 現 見 患或屍 之日 一個月內 向中央主 機 報」。

3. 一 由 留存 二 寄 政 生 國民健康局 台中市 明 二段503 5樓
或傳真FAX:(04) 22545145、22543767 或E-mail min @bhp.doh.gov.tw 04 22550177
432。
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Q&A
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洽 政 生 國民健康局

04 2255-0177 432
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Q&A

Q艬 見 用 如何專案申請綎
口

◎ 些情況下可以「專案申請綎口」 見

物

機構申請 見 物專案綎口絜 準備

些資枓

1.

2.

3.

4.

5.

6.

7.

8.

A
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◎「 物專案申請」的時 多久

洽 政 生 政

02 2321-0151 701
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Q&A

Q艬你如何申請〈 大傷 卡〉

( 

p.81) 30

IC

Q艬 去使用 本的 大傷 卡糧
前 大傷 健保IC卡有何不
同? 有哪些注意事 ?

(1)

IC

A

A
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IC

(2)

(3)

Q艬 大傷 明 失如何辦理

IC IC

IC

IC

( ) 

IC IC

A
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Q&A

http://www.nhi.gov.tw/ IC_Card

/download/file/ic.pdf
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Q艬如何申請〈 心 礙手冊〉

1. 

1

2

3

2. 

Q艬如何 或換 〈 心 礙手
冊〉

1. 

1

2

3

4

5

2. 

A

A
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Q&A

1. 

1

2

3

4

5

2. 
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心情留 板
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2001

DNA

?
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2002 12

6

!

!

2 8

ICU( )

ICU

4 ICU

5

105 1

0
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2004 6

ALD ALD
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ALD

(

)



90

( )

( )
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Memo



Memo



Memo



Memo
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