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姓名：Q寶
年齡：1歲11月
疾病名稱：丙酸血症 (Propionic Acidemia)
　　
　　可愛的Q寶出生後經新生兒篩檢被診斷罹患罕見疾病-丙酸血症，此為先天性代謝異常疾病中有機酸血症的一種，因代謝途徑上的酵素出了問題，導致有害人體的有機酸堆積，有餵食困難、肌張力低下、高血氨等症狀，若無適當治療可能會發生智力障礙、昏迷甚至危害生命。
　　確定診斷的當下，對Q寶爸媽來說無疑是晴天霹靂，但他們很快地重振精神，給Q寶更多的愛與關懷，每個月定期回診，還替他安排早療復健，更積極的做好飲食控制；一方面配合醫囑嚴格控制蛋白質攝取，另一方面又要讓有餵食困難的他吃進足夠營養，Q寶的飲食成了爸媽最重要的課題。
　　儘管Q寶爸媽總是樂觀、堅強的面對疾病接二連三所帶來的打擊，不過在2013年10月時，有個更難的決定在等著他們，由於Q寶餵食困難的情形愈趨嚴重，甚至還曾發生整天不吃東西的情形，因而進了急診室。在多方考量及醫生專業評估建議下，Q寶爸媽同意讓他進行肝臟移植手術，由符合移植條件的媽媽捐肝，肝移植手術本身有一定的風險，術後的照顧療養也是一大考驗，需要足夠的家庭支持、耐心及毅力，這對Q寶一家人來說是個很重大的決定。
　　丙酸血症患者，體內因代謝問題而造成有機酸等有毒物質堆積，為穩定代謝狀況並增進手術術後的成功率，換肝前可進行洗腎相關治療，然而大部分醫療院所洗腎皆為腎衰竭的成人患者所設立，並不那麼適用於孩童，目前多使用成人洗腎機搭配小兒特殊管路；然而此方式換血液的速度較快，對維持孩童的血壓及代謝平衡較不易，罕見疾病基金會期待可為小兒罕病病童帶來更周全的照顧，於2012年時結合外部贊助資源購置多功能血液淨化機，如此一來，像Q寶這樣的有機酸血症患者，於換肝前便可使用多功能血液淨化機，來穩定體內的代謝狀況，洗掉堆積於體內的有機酸物質，也替家長們省去一份擔心。

　　術後的Q寶已漸漸恢復，也開始慢慢重新進行語言、物理、職能治療，並且有了很大的進步，現在已經可以坐，也開始開口講話，Q寶媽媽覺得活動力比起換肝前更佳，餵養困難的問題也消失了，只要Q寶接下來能夠快樂平安的長大，她就覺得很欣慰了。
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