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給罕病家庭的話
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一、了解罕見疾病的特質
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二、家庭角色的調整

三、家庭資源的應用



1312

四、結語

螢火蟲家族的心靈療癒之旅

罕病病友究照護者的心理調適需求
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罕病族群的心理需求特殊性

罕病族群的心理服務

從絕地花園到療癒花園
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---

是的，這個千萬中選一的孩子，就是「我的孩子！」

16

/

/
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疾病面面觀

20
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(Duchenne Muscular Dystrophy

D M D ) 1 8 6 0 A m a n d

Duchenne

(Dystrophin)

Dystrophin

DMD

X

(Xp21) (

) 3,500

(Becker

Muscular Dystrophy BMD)

DMD

DMD 6

10

12

(BMD 12 )

15-30

DMD

DMD
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早期症狀

(Pseudo-

hypertrophy)

6

2-12

12

2-6

(Waddling

Gait) 7-12

1. 典型症狀

16-18

1/3

(Waddling Gait)

(Gowers' Sign)

(

)
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(Pseudohypertrophy)

圖一艣高爾氏徵候(Gowers' Sign)艣患砅無法直接由地板站立蚸需

支撐地板或膝蓋方能漸進式站立。 (此圖摘錄於

http://www.pediatric-orthopedics.com/ Topics/Muscle

_Neuro/Diseases/Muscular_Dystrophy/muscular_dystrophy.ht

ml)

2. 非運動能力表現

DMD

病患於疾病早期會出現走路易跌倒、步態不穩及

搖擺步態蚸家長容易忽視這些症狀蚸建議若家中小朋

友長期有此狀況蚸可就近至醫院檢查蚸排除罹病的可

能喔！

( 45 )

(Choking)

(Smooth Muscle)

後期症狀
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患砅的身體功能會漸漸退化蚸若能早期預防併發

症的產生蚸將減少患砅許多生活上不便及痛苦蚸當然

對延長生命也很有幫助喔！

(Duchenne Muscular Dystro-

phy) 

(Fasiculation)

(Spinal Muscular Atrophy) 

臨床診斷
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(Gowers' Sign)

20%-30

上述DMD患砅常見之臨床症狀蚸亦會出現在其他

運動神經元或肌肉病變蚸為了鑑別診斷蚸需進一步安

排檢查蚸藉由各項檢驗來協助診斷的確認。

＊血清肌酸激(Creatine Kinase 笚 CK) 



 10

DMD CK 



生化檢查

10 ( )

(CK GOT LDH )

DMD 70 80% CK

CK值為肌肉有無壞死的臨床血液檢驗指標蚸但

當CK濃度增加蚸僅表示肌肉有病變蚸並不一定是

DMD蚽此數值升高原因很多蚸如心肌梗塞、老年、多

肌炎、激烈運動後及產婦血液中CK數值都可能偏

高蚸建議需進一步檢驗及鑑別診斷。

＊心電圖(Electrocardiography笚EKG) 

影像檢查
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＊肌電圖(Electromyography)：包括周邊神經

傳導速度及肌電圖檢查

肌肉切片檢查(Muscle Biopsy)

C- N- (rod)

DMD

5%

(Dystrophin) BMD

(Patchy Distribution)

DMD BMD

肌肉切片為侵入性檢查。當發現疑有神經或肌肉

病變患砅蚸在經過神經傳導檢查及肌電圖檢查後蚸仍

不能確立診斷砅蚸經醫師專業評估下蚸才會建議患砅

接受肌肉切片檢查蚸以作更詳盡之鑑別及確認診斷。

基因檢驗

DMD ( 65 )

(Deletion) 10 Dystrophin

(Duplication)

Dystrophin

DMD 
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X 

Dystrophin 

10-12

16-18

Dystrophin

( ) ( )

＊家族史協助判斷

DMD

(

產前診斷

其他

) ( )

除了以上各項特殊檢驗之外蚸患砅應配合醫師的

指示蚸定期接受各項檢查蚸以了解疾病的進程蚸做最

適切的治療。



36 37

DMD

(Stem Cell

Transplantation) 

DMD

3

(Moon

Face)

( )

骨骼問題

類固醇治療
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DMD

DMD

2008

PTC124

(Nonsense Mutations)

DNA

PTC124

DMD

PTC124 1

2 3

幹細胞移植 Nonsense Suppression Therapy
(暫稱PTC124治療)
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1992 Dr.Kay Davies Dystrophin

Utrophin

Dystrophin Utrophin DMD

BMD Utrophin

Dystrophin

Dystrophin

Utrophin

Utrophin DMD

DMD

Dystrophin Utrophin

Dystrophin

Utrophin Utrophin

Utrophin Utrophin

Utrophin Dystrophin

DMD

日常生活方面應注意以下事項：

◎行動方面

1. 

日常生活

提昇Utraphin蛋白質之治療
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2. . .

(KAFO) (AFO)

◎磅食方面

1. 

2. 

◎復健方面

1. 

2. 

DMD

DMD

呼吸及睡眠困擾



4544

氣管插管(Endotracheal Intubation)艣將一塑膠之氣

管內管從病患口中直接插入氣管中蚸並接上甦醒球

(BVM)或呼吸器將氧氣直接送到傷病患的氣管(肺)

中蚸藉以提供高濃度氧氣。當DMD患砅呼吸功能衰

竭、呼吸停止時蚸可考慮是否行氣管插管或其他非侵

襲性(不實施氣管插管)之呼吸治療蚸來維持DMD患砅

呼吸道通暢與給予適當之呼吸治療。

1. 

( )

2. 

DMD

3. 

4. 6-15

校園環境究資源
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家庭社會支持

1. 

2. 

( ..

)

3. 

第一輔具中心物理治療師林中竹

DMD
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◎頭頸部位

DMD

(

1)

( 2 3)

圖1

1. 

( 4 ) 2.

圖2 圖3

圖4
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◎軀幹部位

( )

6~8

DMD

( 5)

2

圖5

( )

( : 6)

7

( 5~8 )

圖6 圖7
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( )

( 8~9) 

(

)

圖8 圖9

3

1.

2.

+

( 10)

(

11)

3.

圖10 圖11
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( 12)

( 13) 

( 14)

圖12

圖13 圖14

◎末端肢體部位

( )

( )

( )



( )

( ) ( 18)

5756

( )

1. 

( 15)

( 16)

Easy move

( 17)

圖17

圖18

圖19

圖20

圖15 圖16

2.

( 19~20)
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23 22

(

22 XX 22

XY )

(Dystrophin )

X 1/3

(De Novo Mutation)

50

X X

X

X

X

58

( )
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50

50 ( )

1)

Muscular Dystrophy Australia

http://www.mda.org.au

2) 

Muscular Dystrophy Association

http://www.mda.org/

3) 

http://www.hknmda.org.hk/home/

DMD

DMD

基因突變

Dystrophin

( 1/3)

DMD

模式(一)

模式(二)

模式(三)
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1) 

20 6

(02)2521-0717

http://www.tfrd.org.tw

2) 

58 3 3

07-3801000

http://ptp.moi.gov.tw/store/tmda/

3) 

790 19 1

02-2727-0425

http://www.tpmda.org.tw/pdfk11/front/bin/home.p

html

4) 

54 8

(02)23924851

http://odh.oceantaiwan.com/

1.Prior TW, Bridgeman SJ, Experience and strategy

for the molecular testing of Duchenne muscular

dystrophy. J Mol Diagn. 2005 Aug;7(3):317-26.

2.Duchenne muscular dystrophy factsheet by

Bushby, KMD, Professor of Neuromuscular

Genetics, University of Newcastle upon Tyne, 2007

3. Duchenne muscular dystrophy, Online Mendelian

Inheritance in Man (OMIM)

4.Nature Science update: RNA injections boost

muscle strength 

5.Dachenne muscular dystrophy http://www.ncbi.

nlm.nih.gov/ books/bv.fcgi?rid=gn d.section.161

6.Benjamin R, Becker Muscular Dystrophy Man-

dac,MD,2008 Apr.18.http://www.emedi cine.com/

pmr/topic14.htm

7. : (91.11.04.) 

8. (29 Apr
2000) 

9. : 



Q&A問與答
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Q&A

66

Q：DMD的女性帶因者會有症狀嗎?
X

X

DMD

CK 5-10 DMD

X

Q：DMD該如何診斷?
(CK

.. ) DMD

Q：DMD該如何治療?

( ) (

)

Q：什麼是「裘馨氏肌肉失養症笚簡
稱DMD」？

(Dystro-

phin)

Q：DMD的遺傳模式？

X

50 50

( ) 1/3 DMD DMD

Dystrophin

A

A

A

A

A
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Q&A

Q：「裘馨氏肌肉失養症是否可取得
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

68

Q：已生育DMD患童的父母笚可以再
生育嗎?

DMD

DMD Dystrophin

Dystrophin

( Dystrophin )

Q：該如何對待DMD患者？

A

A
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Q&A

70

Q：孩子就讀小學以前笚我該尋求哪
些資源？

A

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
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Q&A

72

2.

1

2

◎申請醫療補助注意事項？

1.

2.

3.

1 p.73

2

3

4 p.75

4.

個案姓名

出生日期

疑似或確定

診 斷 日 期

民國　　 年　 月　 日

蛚年齡艣　 歲蛛

民國　　 年　 月　 日

個案聯絡

電　　話

公蛚 蛛　　　　　　　　　　 手　機　　　　　　　　

宅蛚 蛛　　　　　　　　　　 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　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　蛚請註明蛛

主訴及症狀

(C.C.& Symptom)

主要病徵

蛚Sign蛛

主要檢驗結果

診斷名稱

治療情形

及建議

協助訪視

蛚請勾選蛛

診療醫院

蛚全銜蛛

診斷醫師

性別

病歷

號碼

□男□女
□存 □亡

死亡日期艣蛚請加註蛛
年　　月　　日

身份證字號

中文蛚填參蛛

英文蛚必填蛛

1.是否已接受遺傳諮詢 □是蚸諮詢機構艣 □否

2.病患是否同意被醫事專業人員訪視 □是蚽□否

ICD-9

編碼

聯絡電話蛚 蛛

註艣
1.「罕見疾病防治及藥物法」第七條規定蚸「醫事人員發現罹患罕見疾病之病人或因而致死砅蚸應向

中央主管機關報告」。
2.「罕見疾病防治及藥物法施行細則」第五條規定艣「依本法第七條規定負有報告義務之醫事人員蚸

應於發現罕見疾病病患或屍體之日起一個月內蚸向中央主管機關陳報」。
3.第一聯艣由診療醫院留存蚸第二聯艣寄至行政院衛生署國民健康局蛚台中市黎明路二段503號5樓蛛
或傳真FAX:(04) 22545145、22543767蚸或E-mail艣min @bhp.doh.gov.tw蚸電話艣蛚04蛛22550177轉
413。
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Q&A

74

洽詢電話艣行政院衛生署國民健康局

蛚04蛛2255-0177轉413
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Q&A

76

Q：罕見疾病用藥如何專案申請磅
口？

◎那些情況下可以「專案申請磅口」罕見疾病藥

物？

醫療機構申請罕見疾病藥物專案磅口笚需準備

那些資枓？

1.

2.

3.

4.

5.

6.

7.

8.

A

◎「藥物專案申請」的時間需要多久？

洽詢電話艣行政院衛生署藥政鯃

02 85906666 6879
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Q&A

78

Q：你如何申請〈重大傷病卡〉？

91 9

( 

p.80) 30

IC

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

(1)

94 3 28

IC

A

A

IC

(2)

(3)

Q：重大傷病證明遺失如何辦理補
發？

IC IC

IC

IC

( ) 

IC IC

A
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Q&A

80

Q：如何申請〈身心障礙手冊〉？

1. 

1

2

3

2. 

Q：如何補發或換發〈身心障礙手
冊〉？

1. 

1

2

3

4

5

2. 

A

A
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Q&A

82

1. 

1

2

3

4

5

2. 



心情留言板
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6 6~15

16~18

95

90~95 BIPAP

90

19

90

2 1

3

27KG 55KG

97.07.

1

3 3

10

20



Memo

90



MemoMemo



MemoMemo



(CIP)

20 6

http://www.tfrd.org.tw/

E-mail tfrd@tfrd.org.tw

19343551

02 2521-0717

98 4

200

ISBN 978-986-84920-1-1

裘馨氏肌肉失養症 = Brochure of Duchenne Muscular
Dystrophy / 財團法人罕見疾病基金會編.--臺北市艣

罕見疾病基金會蚸民98.04

面蚽 公分 -- (罕見疾病照護手冊蚽16)

參考書目艣面

含索引

ISBN 978-986-84920-1-1蛚平裝蛛

1.肌肉萎縮症 2.症狀護理

416.64 98005462

02-2521-

0717
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