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姓名：謝以涵

年齡：4歲
疾病名稱：楓糖尿症( Maple Syrup Urine Disease )

得知罹患楓糖尿症的涵涵一家，感受不到喜獲新生的歡悅，只看見一輩子的擔憂!!
剛出生的涵涵活潑、好動，慧黠的雙眼對世界充滿好奇，與其他新生兒家庭一樣，全家沉浸在小公主帶來的歡愉氣氛中，期待她健康成長；然而就在出生後的第5天，接獲新生兒篩檢異常的通知，此時的涵涵在異常胺基酸的累積下，已經出現2天沒進食、40C.C.奶都喝不完、嗜睡….等狀況，緊急將她帶往北部教學醫院就診的爸媽，顯得手足無措，面對醫師的疾病告知充滿茫然與擔憂！

「楓糖尿症」，多麼陌生的名詞，醫師告知這是因為特殊支鏈胺基酸代謝異常造成的罕見疾病，而胺基酸堆積在體內會產生毒性，對腦細胞造成傷害、對生命造成威脅，同時也在體液及尿液中產生像楓糖般特殊的體味。

入住加護病房的涵涵，無法進食、脈搏紊亂、小小的身體顯得單薄，脆弱的生命彷彿在與死神拉鋸；醫師緊急更換特殊奶粉，同時針對居高不下的血液胺基酸，進行洗腎治療，治療過程有些許波折，醫療團隊對於新生兒的洗腎相當謹慎，特別購置了小兒專用的管路耗材來協助涵涵，所幸狀況逐漸穩定，最後在營養師的蛋白質飲食衛教並協助申請政府補助特殊奶粉後安心地返家。
    邁入4歲的涵涵，在各方發展皆稍遲緩，母親不擔心她的慢飛，卻對於長期的蛋白質限制造成未來就學時，與同學相處可能會出現問題感到憂心。飲食的限制是控制疾病的最佳方式，一輩子無法大口吃肉、開心吃蛋糕，一向遵守醫囑的她，雖然年幼但總是乖乖聽話，飲用特殊奶粉、配合罕病基金會提供低蛋白米來控制蛋白質攝取，即便如此，今年三月突如其來的感冒，還是引起一場體內的大波動，在嘔吐跟抽筋後，涵涵再次進入加護病房，這一次驚險的歷程，雖有各方協助，最後還是靠洗腎救回她的生命！

涵涵爸媽清楚知道，罹患先天性代謝疾病的小孩，即便小小的一場感冒都足以致命，面對未來的大小戰役，他們早已做足了心理準備；爸媽聽到罕病基金會在北中南區三家醫院捐贈多功能血液淨化機，並優先給予罕見疾病病患者使用的消息，讓他們顯得格外安心及放心，尤其該機型可針對不同年齡層以及不同療程的患者進行救治，也讓涵涵的成長過程的每個階段都充滿保障！至少涵涵下一次遇到類似的緊急情況時，不必再使用大人間歇型的洗腎機而讓爸媽感到擔心害怕了。
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