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序 言

1999

2003

(Pfizer Global Pharmaceuticals)



給父母的話
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是的縏這個千萬中選一的孩子縏就是「我的孩子！」
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/
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疾病面面觀
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-

把整罐果糖拿起來猛灌？

冰凍的蘿蔔糕會拿來啃下肚？

半小時內吃完二十根大香蕉？

聞到食物香味，即使不太會走路，爬也要爬過

去？

- (Prader-Willi Syndrome

PWS)

( 15q11-q13)

1/12,000~1/15,000

Prader Wil l i

Labhart 1956
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Prader-Willli Syndrome( -

)

PWS
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-

(Micro-deletion)

( Uniparental

Disomy, UPD)

(Imprinting Center, IC) 

!

“我這麼愛吃，是因為我的肚子裡有鱷魚！牠一

直在糾纏我，我才會永遠吃不飽！”
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A.

B. UPD

C.

D.

M.

P .

A B C

M P M M M P

70% 25% <5%

D

M P

<1%

PWS
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-

新生兒及嬰兒期

-

1.

2.
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孩童時期

1.

2. 2

3.

4. IQ 65

5. ( 12

24 )
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-

青少年時期

1.

2.

PWS

3.

PWS

4.

PWS

1970 PWS

( Growth Hormone , GH )

(

Insulin-like Growth Factor-1, IGF-1 )
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( Insulin-like Growth Factor

Binding Protein 3, IGFBP3 )

( Growth hormone binding globulin, GHBG )

5.

(1) PWS

-

(sleep-wake cycle)

(obstructive sleep apnea)

(hypoventilation syndromes)

(narcolepsy) PWS

PWS

PWS

(2)

(3)

(4)
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-

1993 Holm1 -

2001 Gunay-Aygun

1 0.5 5

8

臨床診斷

(1)

(2) 

(3)

(4) /
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(5) (

) ( 16

)

(6) 

(7) 

(1) 

(2) 

(3) 

(4) 

(5) 

(6) 

(7) 

(8) 

(9) 

(10) ( Skin picking )
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( )

(1) 

(2) 

(3) 

(4) 

(5) 

(6) 

(7) ( )
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DNA

(1) (High resolution chromosomal

analysis)

(2) ( Fluorescence in situ hybridization

)

(3) DNA ( Methylation test )

分子遺傳學診斷
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-

PWS

PWS

PWS

低張力

Q10
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性腺低能症

( hCG ) 

( LH-RH ) 

肥胖控制

PWS

2-5

PWS

60 9-11

/

8-9 /

PWS

( Xenical ) ( lipase )

30
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-

PWS

!
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牙齒照護

皮膚照護

嗜睡與呼吸障礙的治療

(Continuous

Positive Airway Pressure therapy)
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-

智力發展與行為治療

PWS 65

( serotonin reuptake inhibitors ) (

Buspirone ) PWS

!!!
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身材矮小及成長遲緩的治療

PWS

2000 PWS (

Genotropin; Somatropin For Injection ) 

PWS

PWS

PWS

PWS 3-6
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-

2004 5 1

PWS

1. 

16 14

2. 

3. 

0.1IU ( 0.035mg/Kg ) 

4. 

(

Lipid profile )

X
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PWS

2

一般原則

1. 2

2.

3. 

4. 

5.
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-

6. 

儘早開始為小胖威利們進行飲食控制的訓練，並從

小養成運動的習慣，可以幫助他們控制體重喔！在

習慣養成的過程中，爸爸媽媽們真的非常辛苦，全

家人也必須同心協力，不過辛苦絕對是值得的，大

家一起來為小胖威利們的健康努力!!
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PWS的飲食金字塔

( Food pyramid )

( )

( 

) PWS

800-1200

/
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● ( )

-- PWS 6-8

3-4

--

--

--

油脂類少一點

奶類2份

水果類2-4份

蔬菜類

6-8份

肉魚豆蛋類

2-4份

五穀根莖類

2-4份
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● ( )

--

--

-- =

=

-- 3-6 3/4~1.5

● ( )

--

--

-- 2-4 ( ) 

● ( )

--

--

-- ( 30 ) 

( 240cc ) 

-- 2-4
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● ( )

--

1~2 240cc

--

--

● ( )

--

--

-- 1 5 10

本書附錄中收集了簡易的食物代換表，以幫助家長

與患者瞭解食物的種類、份量與熱量的觀念，大家

可以充分運用這個食物代換表。如果有任何疑問，

記得請教醫師或營養師喔！
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膳食纖維

代糖
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-

鈣質補充

D

D

D

D 800-1000mg/day
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預防肥胖的原則

PWS

PWS

1-3 PWS

PWS

1-3

2

PWS

( ) 

9-11 /

8-9

/
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-

3-9 PWS

PWS

PWS

:

PWS ( ) 

8-11 /

7 /

1
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1-3 3-9
PWS PWS PWS

9-11 8-11 10-14

/ / /

8-9 7 7-8

/ / /

PWS

註1：資料來源為美國PWS協會，為根據身高（公分）來評估

熱量需求。

家長們除了要注意小胖威利們的體重外，身體質量

指數（Body Mass Index, BMI）也可以用來表示一個

人是否肥胖。BMI的算法是「體重(公斤) / 身高2 (公

尺)」。根據行政院衛生署的建議，BMI在18.5-24.9為

正常範圍，大於25即過重，若達30以上就代表肥胖

喔!!這時，就得開始為小胖威利進行減重計畫了。



48

-

PWS

PWS

PWS

PWS

( ) 

10-14

/ 7-8

/ PWS

PWS

30-60
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PWS

PWS

( )
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-

PWS
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PWS
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-

- PWS

- ( PWS ) 

●

● --- ( 3 )

● 5% 65%

●

前　言

PWS常見心智發展問題
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( ) 

●

●

●

●

50%

PWS

67% 75% 34%

31% 22% 12%

25%

( )
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●

●

( EQ ) 

( EQ )

● :

1) ( 

)

PWS心智發展之早療
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1. 

2. 

2) 

1. (

)

2. (

)

3. 

4. 

3) 

( )

( )

1) 

2) 

EQ

( )

( ) 

( )
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-

1) fluoxetine ( )

2) 

● EQ

●

●

父母如何協助小孩改善行為
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結　語
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- ( P r a d e r - W i l l i

Syndrome PWS)

( genomic imprinting )

PWS

(microdele

tion)

PWS

( 
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)

( Imprinting Center, IC )

PWS

PWS

PWS

70% 1%

25% 1%

(

)

5% 50%(

)

1% 25% 
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-

PWS

1) -

Prader-Willi Syndrome Association ( USA )

http://www.pwsausa.org

2) -

Prader-Willi Syndrome Association ( UK )

http://www.pwsa-uk.demon.co.uk/

3) - ( IPWSO )

International Prader-Willi Syndrome Organisation

http://www.ipwso.org/  ( )



61

1) 

55 2

(02)2762-2808

(02)2761-0991

pwskid@yahoo.com.tw

2) 

http://www.tfrd.org.tw

tfrd@tfrd.org.tw

(02)2521-0717

(02)2567-3560
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Q&A問與答
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-

A

Q：什麼是普瑞德-威利氏症候群？

- ( Prader-Willi Syndrome

PWS)

( 15q11-q13)

Q：普瑞德 -威利氏症候群需如何診
斷？

DNA

A
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Q&A

Q：普瑞德-威利氏症候群患者為何有
強烈的食慾及肥胖？

-

Q：普瑞德-威利氏症候群患者會有怎
樣的行為問題?

Q：藥物治療有沒有辦法控制普瑞德-
威利氏症候群患者的食慾呢?

A

A

A
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-

Q：生長激素治療的黃金時期是哪個
階段?

16 14

Q：普瑞德-威利氏症候群的孩子是否
要進行早期療育?

PWS

PWS

A

A
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Q&A

Q：普瑞德-威利氏症候群的孩子是否
一定要讀特教班?

-

Q：普瑞德-威利氏症群的孩子未來的
發展為何?

PWS

PWS

PWS

A

A
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-

Q：「普瑞德-威利氏症候群」是否可
取得重大傷病卡或殘障手冊？

-

91 9 1

Q：我應該到哪裡尋求早期療育的協
助？

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

welcome.jsp)

A

A
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Q&A

Q：孩子就讀小學以前，我該尋求哪
些資源？

A
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-

Q：你知道該疾病的病患可以申請醫
療補助嗎？

◎那些項目可以申請補助？

1.

2.

◎醫療補助的額度是多少？

1.

A



71

Q&A

2.

1

2

◎申請醫療補助注意事項？

1.

2.

3.

1 p.74

2

3

4 p.

72

4.
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-

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&A
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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)

主要病徵

（Sign）

主要檢驗結果

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）

英文（必填）

是否須優生保健諮詢中心協助訪視 □是　□否

是否須公共衛生護士協助訪視 □是　□否

病患是否同意被訪視 □是　□否

ICD-9

編碼

聯絡電話（ ）

註：
1.依據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病患，或其因而致死之屍
體，應向中央主管機關報告」。

2.依據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5F）。
或傳真FAX:(04) 22591682
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Q&A

Q：罕見疾病用藥如何專案申請進
口？

◎那些情況下可以「專案申請進口」罕見疾病藥

物？

醫療機構申請罕見疾病藥物專案進口，需準備

那些資枓？

1.

2.

3.

4.

5.

6.

7.

8.

◎「藥物專案申請」的時間需要多久？

A
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-

洽詢電話：行政院衛生署藥政處

02 2321-0151 701



77

Q&A

Q：你如何申請〈重大傷病卡〉？

( 

P.79 ) 30

IC

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

(1)

A

A
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-

IC

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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Q&A

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

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

1

2

3

4

5

2.
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心情留言板
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我家有個胖天使

?

. .

. .

PWS
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PRADER-WILLI

- ( )



86

-



87
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-
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手心捧大的寶貝

-

39.5

PWS



90

-



91



92

-



簡易食物代換表
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1 ( 70 )

=1/4

=1/2 ( )

=1/4

=1/4 *

=1/4

=1/4

=1/2 * *

=1 =1

=1 ( 6x8x1.5 )

=1 ( )

=3 =3

=4 =4 *

=7

=10

( * )
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1 ( 45 )

=1 ( 

)

=1 =2

=1 =2

=1/2

=5

=10 ( ) 15 ( )

=1

1

=1 1 ( 240cc )

=4 ( 8 150 )

=1 1 ( 240cc )

=3 ( 4 120 )

=3 ( 80 )

1 ( 55~75 )

=1 ( )

=1/2 =1

=5 =2~3
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=2

=5 ( ) =5 ( )

1 ( 55~75 )

=1/2 =1

=1 =3/4

=1 ( 240cc )

=2 =2

=3

=1/2 =1/2

1 ( 25 )

=1/2 

1 (  60 )

=1

=1 ( 300 )

=1/2
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=1/2 = 1/2

=3

=1/4

=2

=4

=5

=6 = 8 ( )

=12 ( )

=15





Memo



Memo



Memo



Memo



Memo
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-

52 10

(02)2521-0717

http://www.tfrd.org.tw

19343551


