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Duchenne Muscular Dystrophy
(DMD)

mDiagnosis
1. Family history / pedigree
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Duchenne Muscular
Dystrophy (DMD)

DMD Duchenne Muscular
Dystrophy (DMD)







4

ﬁ
0
dir
H)
K
i e

—+=




REOREERER

B JHEESE (Cri du Chat

syndrome)

— SSRGS ED T IR R

— B IDIGH AR - 35

Rk > e N E » /NBE >

MIRAR R R ~ SE
FIRZEERT ~ BiE > 56
RIE O el




REEREER

m /NFEECR] (Prader

Willi syndrome)

ol R WA K A TS

- LRI E ~ B %DEE’J
BN AERE ~ TR TERE
JEFE _HEREAE
A RIERR - LDEERE - &
2 ZANRANS 2N













9%@@%&1@%

R e R I L
CRRFR L TR e R (7
42
i |

Ptz THBE A F AL E




gl!llllllimmr‘- ) 1
1_,_—-M"

- S
A

Lﬁuuntll'fff.

Iﬁ.llﬂg.ll_l-' ﬂJI\h._‘ m lll
I'

o LLLLE
1~mrr1n

L _I




	罕見疾病之檢驗相關數值之簡介
	什麼是罕見疾病？
	 認識罕見疾病- (1)
	 認識罕見疾病- (2)
	 認識罕見疾病- (3)
	 認識罕見疾病- (4)
	目前台灣傳統新生兒篩檢項目
	目前台灣新增新生兒篩檢項目
	二代新生兒篩檢項目
	二代新生兒篩檢項目
	篩 檢 的 方 法
	篩檢結果是疑陽性時怎麼辦？
	苯 酮 尿 症 診 斷 判 讀
	(A) 典型苯 酮 尿 症 判 讀�
	(B) 非典型苯 酮 尿 症 判 讀�
	(A) 輕度持續高苯丙胺酸血症
	先天性腎上腺增生症（１）
	先天性腎上腺增生症（２）
	先天性腎上腺增生症（３）
	先天性腎上腺增生症（４）
	cryporchidism
	Adrenogenital syndrome
	罕見疾病之常見遺傳方式
	先天性代謝異常疾病-胺基酸代謝異常
	黏多醣症�
	顯性遺傳
	Duchenne Muscular Dystrophy (DMD)
	黏多醣症第二型��
	染色體異常疾病
	台灣遺傳疾病之診斷

