
【成績優異國中組】 

得獎人:連敏哲/15 歲 

疾病名稱: Nemaline rod myopathy 

(Nemaline 線狀肌肉病變)   

              

勇敢前行，擊奏生命樂章 

就讀國中的敏哲，一出生就住進加護病房，六個月大時，開始使用呼吸器、鼻胃

管，兩歲時確診罹患罕見疾病「Nemaline 線狀肌肉病變」。每次外出都需要重

重裝備，行動上以電動輪椅代步，更長期仰賴呼吸器，隨身攜帶抽痰機、氧氣鋼

瓶等近 20 公斤的維生設備。 

 

小學時敏哲經常進出醫院，疾病導致發展遲緩，理解和表達能力都落後同儕許多，

在老師及家人鼓勵下，他把握每一個學習機會，花比別人雙倍的時間努力練習，

優異的成績使他多次當選模範生，不僅鼓舞同學，也結交許多知心好友。在因緣

際會下認識了爵士鼓，並產生濃厚興趣，「一開始根本找不到願意教他的老師。」

儘管四處碰壁，敏哲的父母並沒有放棄，幸運地遇見了一位溫暖的老師。 

 

肌肉低張的敏哲，剛開始因握力不足無法穩定拿著鼓棒，嘗試加重鼓棒重量、調

整握姿，老師的耐心教學與陪伴，幫助敏哲找到快樂與自信。現在，他不僅能獨

立完整演奏一首曲目，並多次受邀參加社區爵士鼓演出，練習爵士鼓除了幫助復

健，更是他最療癒的美好時光。 

 

音樂之餘，他也積極培養其他興趣，每年定期參加兒童畫展，也在校內硬筆書法

比賽中獲得冠軍佳績，2022 年時更榮獲總統教育獎，再再肯定他的努力逐漸被

更多人看見。「或許我的路比別人更艱難，走得比別人慢，但我有堅持到底的決

心。」面對學習，敏哲從不畏懼，也期待未來可以從事電腦、剪輯相關的工作，

持續學習，勇敢面對每個挑戰。 

 

「我命由我不由天」是敏哲的座右銘。老天爺關了一扇門，卻留給他更廣闊的

路。透過爵士鼓演出，他希望可以鼓舞其他罕見疾病的病友，也感動更多社會

大眾。 

 



【疾病介紹】Nemaline 線狀肌肉病變 

 

 國民健康署的通報個案數:  36 人 

 病因學: 

是一種少見的先天性肌肉病變，特徵是全身肌肉無力，特別是在臉部、頸部、軀

幹跟近端肌肉的部分，大部分患者在出生時症狀最為嚴重，隨著年齡增長患者的

肌肉無力多呈現穩定，動作發展還是可能會緩慢進步。有許多基因會導致此症的

發生，這些基因跟維持骨骼肌的正常結構與功能有關，因此一旦這些基因發生致

病突變，便會對肌肉收縮的能力造成影響。此症最常見的致病基因是 NEB 跟

ACTA1 基因，NEB 基因突變約占所有患者的 50%左右，症狀通常在出生後沒多

久或童年早期發病；ACTA1 基因突變則佔 15%~25%左右，病情嚴重程度跟發

病年齡差異很大。 

        患者可能會有吞嚥困難、足部畸形、脊椎側彎跟關節畸形的症狀。

雖然有部分患孩學會走路的時間較慢，但大部分患者都可以行走。在嚴重的情況

下，呼吸功能會受到影響而造成呼吸困難。 

 

 發生率: 此症發生率目前約為 5 萬分之一。 

 遺傳模式: 

此症大部分為體染色體隱性遺傳模式，代表若父母親雙方同為此一缺陷基因帶因

者，不分性別，每一胎則有 1/4 的機率會遺傳此症；但有少部分為體染色體顯性

遺傳，代表若雙親其中一位患有此症，其子代則不分性別，每一胎有 50%的再發

率。不過大部分的患者都是在沒有家族史的自發性突變患者。 

 

 臨床症狀: 

此症的主要特徵是肌無力、肌張力低下和肌腱反射能力下降或消失，肌無力的狀

況主要發生在面部、頸部跟近端肌肉，大肌肉動作發展較差，但大多數患者其他

發育狀況是正常的。   

 

嬰兒時期可能出現動作發育遲緩、生長遲滯及全身無力現象，全身低張力、呼吸

衰竭、餵食困難。初期症狀為走路時易跌倒、爬樓梯困難。非進行性肌無力併肌



萎縮、骨骼異形、瘦長臉頰、高口蓋、脊柱側彎、弓形足。神經檢查可能發現顏

面肌肉與四肢近端肌無力，肌腱反射消失等症狀。 

 診斷: 

此類之先天性肌病最明顯的特徵在於肌肉的特異病理變化，可以觀察到肌肉組織

中的肌肉結構的異常變化。此症肌肉切片的特徵是可發現明顯的線狀體

(nemaline rod)存在。診斷上也需同時合併臨床症狀與肌肉病理檢查來加以確認。

血清肌胺酸肌酵素(creatine, CK)則多為正常或輕微上升。 

 

 治療 

此症主要還是依症狀治療為主，應由各領域的專家共同進行照護，治療及預防併

發症的發生，如:呼吸道與肺部感染、呼吸功能不全、胃食道逆流、脊椎側彎和關

節攣縮等。 

 

目前有研究指出，使用左旋酪胺酸(L-tyrosine)可以改善患者的肌肉強度及清除

口腔分泌物的速率。有部分口服左旋酪胺酸患者認為自身的狀況有所改善，特別

是改善延髓功能和運動耐受性。在 ACTA1 突變的實驗小鼠中，也有發現左旋酪

胺酸可以改善肌肉強度。因此左旋酪胺酸在未來可能可以作為治療此症的潛在藥

品。 

 

 預後 

建議對於每一個被診斷為先天性肌病患者，應接受整合性醫療照護，長期追蹤肺

功能的變化，並接受復健治療以避免骨骼及關節之變形，以提高其生活品質。 


