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1.1. 病因 
位於 X 染色體上之 ATP-b ind ing  casse tte , sub -fam ily D, 

m em b er 1 基因(簡稱 X-ALD 或 ABCD1 基因)發生突變，

造成患者細胞內過氧化小體(p e ro xiso m e)異常，無法代謝

非常長鏈飽和性脂肪酸(ve ry lo ng -chain  fa tty acid s,簡稱 

VLCFA)，尤其是 24 個碳及 26 個碳的脂肪酸，導致體內

VLCFA 大量堆積在大腦白質和腎上腺皮質，進而侵蝕腦神

經系統的髓鞘質，導致中樞神經發展遲滯退化，產生神經

傳遞功能障礙。 

 
1.2 發生率 

ALD 雖然是最常見的過氧化小體異常，發生率卻很低。 

以台灣來說，發生率在 1/20,000~1/50,000 之間。 

 

1.3 遺傳模式 

腎上腺腦白質失氧症又簡稱 ALD，ALD 是一種性染色體（X-link）隱性遺傳疾病，基因位在染色

體 Xq 28 的 ABCD1（ATP-b ind ing  casse tte , sub -fam ily D, m em b er 1 基因）缺陷基因，目前已

經有 850 種的突變基因被證實。由母親遺傳給子女，發病者大都為男性，每次受孕，有一半機會

遺傳此病。攜帶 ABCD1 缺陷基因的女性絕大多數無症狀，然而也有少數 ABCD1 基因缺陷的女性

成年之後會有神經系統的症狀。自體顯性的 ALD 根據研究與 PEX1, PEX5, PEX10, PEX13,和

PEX26 有關，特別是在新生兒的 ALD。 

 

患者體內的基因 ABCD1 所表現的蛋白質 ALDP 是屬於

輸送蛋白質中特殊的一個家族(Drs Patrick Aub o urg  

and  Jean-Lo uis Mand e l in  Paris ，1993)，蛋白質

ALDP 作用於過氧化物體的表面，可以用來調控物質進

出過氧化物體，而非常長鏈脂肪酸就是利用 ALDP 進

入過氧化體，所以當 ABCD1 基因有缺陷時就會導致

VLCFA 沉積在細胞質中，無法被分解。  

1. 什麼是腎上腺腦白質失氧症？ 



  
 

 

 

 
 
 
 
 
2.1. 臨床表現 

X-ALD 可能在不同年齡發病，且臨床表徵相當多

樣化，初期症狀可能為為注意力不集中、記憶減

退、活動過度等。隨著病程進展，則會有漸進性

聽覺、視覺、語言及行動能力喪失、昏迷等症狀。

依其發病年齡及臨床症狀，大致可區分成數種類

型，其中以下列兩型最為常見： 

(1) 兒童期發病型 （約佔所有患者的 31-35%）： 

患者約在 3 至 10 歲發病，一般發病會表現出

學習或行為異常，之後語言及其他自主能力會

逐漸喪失，通常發病後 6 個月到 3 年內會迅速

退化，逐漸喪失神經自主及運動能力，且於數

年內死亡。 

(2) 成年期發病型（約佔 40-46%）： 

患者大都於 21 歲以後發病。主要症狀為漸進式

腿部僵硬、無力，無法控制括約肌，中樞神經

逐漸退化等。約 10％至 20％的病患，會因腦

部的退化而有嚴重的認知、行為及語言障礙，

導致完全失能及喪失生命。 
 

(3) 愛迪生氏病 (約佔所有患者 10%): 

對於男性的病患，通常在 2~7 歲間發病。主要

的病因為腎上腺無法產生足夠的類固醇，因此症

狀主要也與類固醇缺乏相關。病患可能會感到疲

倦，嘔吐或是早上頭痛，有些病患還 

會因為過度分泌 ACTH 而有皮膚色素沉澱的狀況

。有時也會發生低血糖。大多數患者在中年後會

漸漸地有神經學上的症狀。 

  

2. 會有什麼臨床表現？ 

2.2. 診斷： 

1. 抽血： 

可以查看血漿、紅血球細胞，與皮

膚的纖維母細胞中是否有高的「非

常長鏈脂肪酸」，統計 C26:0 的升

高與 C26:0/C22:0 與 C24:0/C22:0

比值是否升高。統計起來，於男性

患者中百分之百會呈現陽性反應，

女性患者中則有百分之八十五呈現

陽性。另外，超過八成的孩童型

ALD，有合併腎上腺功能異常的問

題。 

2. 影像檢查： 

腦部電腦斷層可以發現對稱性的大

腦白質病變，以後頂葉與枕葉為

主，而核磁共振造影會更清楚的顯

現腦部病變位置。要小心的是，血

液中生化代謝異常的嚴重程度，與

腎皮質病變或大腦病變的嚴重度，

並沒有成正相關。 

3. 基因檢查： 

可以抽血萃取出 DNA 利用分生技

術檢驗基因是否有突變的點位，報

告指出在 ABCD1 基因中有 1065 個

突變點位，有 522 個突變是獨一無

二的。 



  
 

 

 

 
 
 
3.1. 治療 

當男性患者發現腎上腺功能不全時，可使用皮質類固醇替代療法來治療腎上腺缺陷，雖然無法改

善神經系統受損，但可以改善患者腎上腺功能不全的症狀，並避免危及生命的腎上腺危機。針對

有腦部病變的患者，需要父母提供支持性的護理照顧，還有心理及教育的支持。另外，物理治療、

監控及治療相關併發症、家庭與就業諮詢也會讓患者獲得更好的生活品質，也有許多控制得宜的

腎上腺脊髓性神經病變型(AMN)患者能夠維持良好的生活及職業生涯。 

 

兒童大腦型(ALD)的治療方法還有造血幹細胞移植（Hem ato p o ie tic stem  ce ll transp lanta tio n  ，

HSCT)，但還是有 20%的機率可能會發病或死亡。HSCT 目前只建議給 MRI 顯示腦部有受損、輕

微神經心理症狀(作業智商> 80)且臨床神經系統檢查正常的患者；不建議神經系統嚴重受損及神經

心理功能障礙(作業智商< 80)的患者進行此手術。 

 

針對生化檢驗有異常，但尚未出現神經症狀的 ALD 患者，最普遍被採用的治療方式是使用羅倫佐

的油(Lo renzo 's Oil)，羅倫佐的油含有高量單元不飽和脂肪酸，可降低患者體內特定長鏈脂肪酸

(hexaco sano ic acid , C26:0)以利於減緩兒童期腦神經症狀出現的速度，此種療法的成效與能患者

能減少的 C26:0 相關，儘管能順利減少 C26:0，但患者還是有可能會在兒童期出現腦部症狀。但

由於羅倫佐的油的臨床試驗中並沒有使用安慰劑的患者做為對照組，因此目前此項療法仍是屬研

究性質。 

另外目前正在研究中的療法還有基因治療，此項療法會取出患者本身的造血幹細胞，經過修飾之

後，再將這些造血幹細胞移植回患者身上。根據目前的初步結果，此項基因治療有可能對 ALD 患

者是一項比傳統的造血幹細胞移植更安全且有效的療法。 

 

3.2. 預後 

普遍不是很好，通常於 1~ 10 歲內死亡。早期飲食治療或許可在

早期可預防或延緩疾病症狀的發生。然而證據顯示羅倫佐的油

(Lo renzo 's Oil)對腦部 VLCFA 之堆積的改善效果有限，無法治療

已經產生的神經病變，對成年患者也不具療效。 

 
 

 
 
 

 3. 了解更多 



  
 

 

 

3.3. 產前遺傳診斷 

在以前，產前篩檢不易檢查出其母親有隱性基因遺傳。有家族病史者需要特別謹慎，若母

親帶有遺傳缺陷基因，下一代男嬰罹患此類遺傳疾病的比率高達到百分之五十。不過現在

對於有家族病史的病患，可以使用 DNA 檢測的方式來診斷。另外有家族史的病人建議使

用輔助生殖技術來受孕，在胚胎植入前便可以先進行基因檢測。 
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