 台北榮民總醫院遺傳諮詢中心
☆法布瑞氏症(Fabry disease)新生兒篩檢確認診斷說明書☆
親愛的家長您好：
    您的嬰兒在新生兒篩檢的[法布瑞氏症]項目顯示為陽性病患，為了健康考量，故安排您們於今日門診就醫。我們將有專人陪同您們於遺傳代謝科(早上)、心臟科(下午)及眼科(下午)看診，並於今日看診結束後，由遺傳代謝科醫師告知您們初步檢驗報告。詳細的檢驗報告將於四週左右將先以電話方式通知。
法布瑞氏症是甚麼？會出現哪些症狀？
    法布瑞氏症為一種罕見之遺傳性疾病，因製造α-半乳糖苷酵素(α-Galactosidase)的基因缺陷，而導致體內一些醣脂質，特別是globotriaosylceramide (GL-3)無法被代謝，因而堆積在全身許多細胞內的溶小體內，進而造成全身性器官病變。
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如何才能確定診斷是法布瑞氏症？
專科醫師檢查
    ‧眼睛檢查：角膜、結膜、視網膜、晶狀體檢查
    ‧腎功能檢查：尿液蛋白質、肌酸酐清除率、血液尿素氮與肌酐酸檢查
    ‧心臟與腦血管功能檢查：心臟超音波、心電圖
血液及尿液檢查
    ‧酵素活性檢測：男性患者的酵素活性<1%；心臟變異型患者的酵素活性<10%。女性帶因者的酵素活性差異大，與女性X染色體的隨機不活化有關(女性帶因者無法藉此完全確認出來)

    ‧基因檢驗：法布瑞氏症的基因位於X染色體的長臂上，稱為GLA基因，至今已超過300多個突變點被確認出來。心臟型法布瑞氏症患者有一個基因突變點IVS4，台灣心臟型法布瑞氏症發生率為1/1600(男性)，為世界最高。須簽署[基因檢驗同意書]。
    ‧GL-3檢驗。
法布瑞氏症之追蹤
    法布瑞氏症不會立即發病，檢驗確認後請家長不需太過擔心，定期於每3~6個月於門診監測，如有四肢疼痛、出汗功能降低、蛋白尿、血管角質瘤等的症狀發生後，立即開始接受症狀治療及酵素替代療法。如確診為病患，須追蹤家族。
法布瑞氏症能治癒嗎？
    目前尚無法徹底治癒。患者需終身使用藥物控制病情，並且愈早治療，預後將會愈好。唯有早期發現，早期施以酵素替代療法治療，並耐心治療，與醫師有良好的互動配合，才能達到疾病的控制與生活品質的改善。
	注意事項

	約診時間：週一(優先)、週二(備案)

	確診方式：專人陪同家屬進行門診流程

	檢驗項目：

嬰兒：血液二管+尿液二管，看診費用不超過500元。

成人：血液二管+尿液二管，眼科、心臟科檢驗、看診費用約1000元左右(除非增加項目)

	檢查需到下午五點左右，請攜帶嬰兒足夠的奶粉與尿布、健保卡、大人請不要戴隱形眼鏡，穿著舒適適宜走路的鞋子，抱著來做「健康檢查」的心情。

	辦公室電話：02-66115889(專線)、02-28712121轉3467

           並告知為疑似新生兒篩檢法布瑞氏症個案，想要問…
門診位置：第三門診大樓二樓媽媽教室

辦公室位置：台北榮總中正樓九樓612室

聯絡人：( 黃鈺琇遺傳諮詢師


台北榮民總醫院遺傳諮詢中心   牛道明主任暨全體同仁敬上

法布瑞氏症(Fabry disease)新生兒篩檢確認診斷流程
	○月○日１０：００第三門診2樓媽媽教室報到



初診掛號，填妥[初診單]，三門診3樓掛號櫃檯，一位攜帶[雙證件]代為辦理亦可。
	個案
	掛號 科別/醫師

	
	

	嬰兒
	 請初診掛號  下午  心臟內科—李必昌醫師

	家屬
	 請初診掛號  下午  心臟內科—李必昌醫師
 請初診掛號  下午  眼科—陳世真醫師



請家長填妥

	1.基因檢測送檢紀錄單/案家健康狀況初步調查單(每戶一份)

	2.基因檢驗同意書(每位一份)  

	3.優生保健三聯單(可減免酵素檢驗費用) (每位一份)     ＊嬰兒需貼尿袋



	兒科(遺傳代謝)看診  地點：第三門診2樓媽媽教室



	門診檢驗室抽血留尿  地點：第二門診1樓



	午餐(用餐後，請準時下午１３：２０第三門診2樓護理站與工作人員會合)



	兒童心臟科門診  地點：第三門診2樓第2診間



	眼科門診  地點：第二門診6樓第6診間



	醫師告知初步檢查報告(當天)



	全部檢驗報告約4週左右出來(特殊狀況則2週出來)將先以電話通知


~台北榮民總醫院關心您~
α-半乳糖苷酵素


基因缺陷









































α-半乳糖苷


酵素缺乏





Globotriaosylceramide


 (GL-3)無法被代謝 





GL-3堆積在全身許多細胞內


的溶小體內





心臟





左心室肥大、心律不整、心絞痛





蛋白尿、腎臟衰竭





四肢末梢疼痛及燒灼感


出汗能力降低





角膜濁斑及晶狀體渾濁





腹脹、嘔吐、腹瀉等





















































血管角質瘤











早期中風、單側麻痺、昏眩





腎臟





腦血管





神經系統





眼睛角膜





皮膚





腸胃系統











嬰兒若還沒有命名，請以媽媽名字


○○○之男或女掛號








