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什麼是遣傳性澱粉樣蛋白疾病 (hereditary transthyretin 
amyloidosis, hA TTR amyloidosis) ? 

~ 

遺傳性澱粉樣蛋白疾病是影響全球

50,000 人的罕見疾病

由於基因變化或是突變，進而影響甲狀腺素轉運蛋白 (TTR) 的功能所

引起 。

患有遺傳性澱粉樣蛋白疾病的個體，會發生許多看似不相干的症狀 。

這些症狀會影響身體包括神經、心臟和消化（胃腸）系統等多個部位 。

如需更多資訊，請見第 7 頁 。



遺傳性澱粉樣蛋白疾病是如何發生的？

•• 
• • TTR 是主要在肝臟自然生成的蛋白質，幫助運送如維生素 A等物質 。
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遺傳性澱粉樣蛋白疾病病人的 TTR 基因出現了變化或突變，造成

TTR 蛋白質的形狀異常，發生摺疊錯誤 。

形狀改變使 TTR 蛋白質在身體各部位堆積，像是神經、心血管

以及消化系統 。 這些不正常堆積的蛋白被稱為「澱粉樣蛋白沉積

物」 °

這些澱粉樣蛋白沉積物正是引發疾病症狀的元兇。
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遣傳性澱粉樣蛋白疾病是如何

遣傳的？

遺傳性澱粉樣蛋白疾病在家族之間傳遞 。

如果雙親中有一人患有遺傳性澱粉樣蛋白疾病，每一名子女都

有 50％的機率遺傳到 TTR 突變基因。雖然子女可能擁有突變

基因，並不代表他一定會發生遺傳性澱粉樣蛋白疾病 。
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日 帶有突變基因 日 不具突變基因

遺傳性澱粉樣蛋白疾病會遺傳給下一代，

因此務必了解此病在家族中是如何遺傳 。
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遣傳性澱粉樣蛋白疾病會造成一系列症狀

就算是在同一個家族內，每位患者的遺傳性澱粉樣蛋白疾病症狀差異可以非常大 。 從 20 多

歲到 60 多歲都有可能發病 。 疾病症狀會隨著時間惡化，請盡早與您的醫師談談 。

遺傳性澱粉樣蛋白疾病會影響身體多個部位，包括：

周邊神經系統：自大腦和脊髓分支出來的神經

· 周邊神經系統的神經損傷使得大腦與身體其他部位的溝通出現問題，包括

您的手臂以及雙腿 。

心血管系統（包含心臟與血管） ：負責從血管運送血液以及氧氣到各個細胞

· 心臟肌肉的損傷有可能導致心臟衰竭 。

自主神經系統：自大腦和脊髓連接到器官（像是心臟、胃、以及小腸）的神經

組成

· 當自主神經系統沒有正確地工作時，有可能會影響身體的不自主功能，

像是呼吸、消化及心跳。
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遺傳性澱粉樣蛋白疾病的可能症狀

與手、足、手臂以及腿神經相關的症狀

刺痛

麻木

腕隧道症候群

灼痛

與心臟相關的症狀

全身性的症狀

疲勞

頭暈

反覆性的泌尿道威染

異常出汗

起立時暈眩

性功能障礙

冷熱威覺喪失

無法控制動作

虛弱無力

呼吸急促

腿部水腫

噁心與嘔吐

腹瀉

嚴重便祕

非刻意的體重減輕
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其他症狀

® 青光眼

視線模糊或有斑點

飛蚊症

失智惡化

類中風症狀

腎功能不全

上述並未完全列出遺傳性澱粉樣蛋白疾病患者可能會經歷的症狀，每位患者的症狀不同 。

您可能並不會發生以上所有的症狀，或是您可能不會在同—時間經歷這些症狀 。 遺傳性澱

粉樣蛋白疾病的症狀可能會隨著時間逐漸惡化 。



關鍵在於正確的診斷
常見遺傳性澱粉樣蛋白疾病的患者被誤診，因為它的症狀與其他疾病的症狀相當類似 。

而認識遺傳性澱粉樣蛋白疾病的症狀，有助於您在症狀出現時加以辨識 。

朝下一步前進

=---,. \ . , 何採取正確的措施 。 醫師可能會將您轉介給對於這種疾病經驗豐富的醫師或

。仃 遺傳諮詢師 。

考慮進行基因諮詢與檢測

若醫師認為您有罹患遺傳性澱粉樣蛋白疾病的風險，醫師可能會建議您前往諮

詢遺傳諮詢師 。 遺傳諮詢師為受過訓練的專業醫療人員，能提供以下服務：

· 協助正在考慮接受基因檢測的人，並且在檢測後提供指引

· 幫助人們了解基因、遺傳以及罹病風險

· 說明基因檢測的效益丶限制以及檢測結果的解讀

· 提供疾病支持與資源的相關資訊

基因檢測可協助醫師判斷受檢者是否帶有遺傳性澱粉樣蛋白疾病相關的基因突變，進而縮

短診斷所需時間，同時預防可能發生的誤診 。
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疾病控制

目前的治療方法是藉由減少體內 TTR 的生成量，達到治療遺傳性澱粉樣蛋白

疾病的效果；或透過與 TTR 結合，避免蛋白沉積物形成做為治療方法 。

對於某些符合特定條件的患者而言，肝臟和／或心臟移植也是可行的選項 。

醫師可能給予藥物處方，以協助控制患者的部分症狀 。 由於遺傳性澱粉樣蛋

白疾病的症狀會隨著時間惡化，對症狀的控制不能中斷 。

目前還有其他可用於治療遺傳性澱粉樣蛋白疾病的藥物正在進行相關研究 。

與遺傳性澱粉樣蛋白疾病共存

當您或您的家人確診了這種遺傳疾病時，您的日常生活可能受到重大衝擊 。

不論您是患者丶家屬或是照護者，在您的家人與醫師間建構穩健的支持網

路，可減輕一些疾病所帶來的負擔 。

© 
如果您出現相關症狀，

或是想要了解遺傳性澱粉樣蛋白疾病

的治療選項，請與您的醫師談談 。
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了解更多遣傳性澱粉樣蛋白疾病的相關資訊

Bridge® 計畫專為提高疾病認知丶促進疾病教育、以及為病患、家屬以及照護者提供有用

的工具所設計 。

其他資訊和協助來源

罕見遺傳疾病一點通

web.tfrd.org.tw/index.html 

罕見疾病基金會

www. tfrd. org. tw/tfrd/ 

澱粉樣蛋白沉積症基金會（國外網站）

www. amyl o idos is. o rg 

澱粉樣蛋白沉積症研究協會（國外網站）

www.arci.org 

澱粉樣蛋白沉積症支持團體（國外網站）

www.amyloidosissupport.org 

周邊神經基金會（國外網站）

www.foundationforpn.org 

全球基因（國外網站）

www.globalgenes.org 

全國罕病組織（國外網站）

www. rared i sea ses. o rg 
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更多關於遺傳性澱粉樣蛋白疾病的資訊

請見 www.hATTRbridge.com

Alnylam Act and The Bridge are registered trademarks of Alnylam Pharmaceuticals, Inc 
© 2020 Alnylam Pharmaceuticals, Inc. All rights reserved. NP-USA-00137-V2 

www.hATTRbridge.com 及標示為圍外網站之網址皆為英文網頁， 上述網頁提供之訊息也許不適用於臺灣患者。
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