
法布瑞氏症（又稱法柏氏症）的患者，由於

基因突變，使身體無法製造某種特定酵素，

導致一些體內代謝物無法被分解1。

結果1：

‧ 代謝物堆積在細胞內的「溶酶體」
 (lysosome)，使其脹大而無法如常運作；

‧ 這會破壞細胞的正常功能，從而導致
 器官衰竭。

法布瑞氏症
患 者 家 屬 手 冊



法布瑞氏症會影響多個器官1,†

其中在「非典型法布瑞氏症」的患者，心臟問題較為常見2

常見病徵包括：

大腦
(腦血管意外、中風的風險增加)

皮膚
(鼠蹊部及關節出現暗紅色的

皮膚隆起)

腎臟
(蛋白尿、腎功能衰退)

腸胃道
(噁心、嘔吐、腹痛、腹瀉)

手腳的周邊神經
(疼痛、灼熱感、刺痛)

排汗問題
(減少出汗，導致無法耐受

熱度及體力勞動)

心臟
(心臟問題是主要的致命 

原因。當中包括:  
左心室肥厚、心律不正、 

梗塞等)

眼睛
(角膜濁斑，但大多不 

不影響視力)

†根據不同患者的病徵發展會有所不同，出現以上任何病徵也請多加留意



法布瑞氏症有兩種類型1,2

*接受治療前3，4

法布瑞氏症患者*的預期壽命比一般人短15至20年3,4
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典型法布瑞氏症

• 發病年齡：通常在十多歲時發病
• 發病症狀：肢體末梢極度疼痛與燒灼感、少汗、腸胃功能異常或出現 
 暗紅色的皮膚隆起等；到20-30歲時，心臟、腎臟、眼睛、腦部等多個器 
 官可能會逐漸出現病變。

非典型法布瑞氏症

• 發病年齡：通常在40-50歲時發病
• 發病特色：沒有典型法布瑞氏症之疼痛症狀，僅出現單一器官病變
• 發病症狀，例如:
    - 心臟變異型：胸悶、胸痛、心律不正、左心室肥大
 - 腎臟型：蛋白尿、腎功能指數變異、腎衰竭 
 - 中風型：通常中年後可能面臨中風危機 
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法布瑞氏症如何遺傳？

法布瑞氏症是一種遺傳疾病，它的突變基因有機會遺傳到

下一代。

導致此疾病的突變基因出現於X染色體，這是基因遺傳中決定性別的部分1。

• 若女性攜帶此突變基因，她有50%的機率將其遺傳給她的子女 (不論性別)1。

• 若男性攜帶此突變基因，他將會遺傳給他的女兒，但不會遺傳給他的兒子1。
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如何診斷這個疾病？

診斷經由簡單的血液檢測即可，有兩種方法可以進行5。

法布瑞氏症有許多症狀都與其他疾病相似，因此較難診斷，亦可能耗費多
時才得以確認1，導致因延遲診斷而出現晚期併發症的風險增加1。

治療方法1

• 採集的血液樣本接著進行分析，以測量消化細胞代 
 謝物所需酵素的濃度 ， 這就是所謂的酵素濃度5。

• 也可能需要使用血液樣本進行基因分析以確認診 
 斷，尤其是女性患者5。

經由在試紙上滴血檢驗

經由在試管中的標準血液樣本

今日，法布瑞氏症已經有治療的方法：酵素替代治療。酵素療法是每兩週
為患者輸注他們所缺乏的酵素，使溶酶體能夠再度正常運作。



小貼士

「香港黏多醣症暨罕有遺傳病互助小組」是一個由病友及家屬組成的互助及自助小
組，目的是為患上黏多醣症及罕有遺傳病的病友及家人互相支持和鼓勵，協會宗旨：
• 給予患者及家屬有關疾病及醫療的最新資訊、社區資源及活動介紹；
• 促進患者及家屬之間的情緒支持及互助互勉的精神，讓他們分享治療、復康及生 
 活的心得；
• 爭取醫學界對黏多醣症或罕有遺傳病症的重視，並且協助有關方面在藥物及其他 
 治療方法上的研究和發展；
• 匯聚患者及家屬的力量，向有關方面反映他們的需要，爭取社會資源獲得合理的 
 分配，並且得到社會上平等的機會。

機構電郵：hkmpsinfo@gmail.com
機構網址：http://mps.org.hk/
機構臉書：https://www.facebook.com/mpshk/

本小冊子僅供輔助參考用途，不可作為取替求醫的需要，亦不能作為自我診斷或選擇治療的依據，唯有醫生方能作出
準確的診斷及提供適當的治療。

如 果 一 個 家 庭 成 員 證 實 患 上 法 布 瑞 氏 症 ， 其 他 的
家 庭 成 員 （ 包 括 子 女 或 兄 弟 姊 妹 ） 很 可 能 會 遺 傳
到 法 布 瑞 氏 症 異 變 基 因 ， 因 此 應 考 慮 接 受 檢 查 。 
詳 情 請 向 醫 護 人 員 查 詢 ， 不 要 延 誤 對 自 己 和 親 人
的 診 斷 。
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