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罕見疾病--芳香族 L-胺基酸脫羧酵素 

（Aromatic L-amino acid decarboxylase, AADC）缺乏症 

 

｢我家妹妹出生狀況都沒有異常，出生後不像哥哥一樣肚子餓了會哭
會吵鬧，都安安靜靜的睡覺，我和爸爸覺得她很乖巧是天使。可是
現在都已經 6 個月了，到現在她脖子還軟軟的、不會抬頭也不會轉
頭、眼睛都像很想睡覺的樣子、手也不會抓握，也常常手用力握拳
身體用力往後拱…。｣ 

｢她沒有正常孩子的發展，常有眼睛上吊、手腳僵直用力、咬唇的發
作情形，發作時間越來越常一次就是好幾個小時…。｣ 
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AADC 缺乏症症狀 



臺大醫院健康電子報 2020年 04月 149期 

 

 



臺大醫院健康電子報 2020年 04月 149期 

 

 

®

®

®

®

®

®



臺大醫院健康電子報 2020年 04月 149期 

 

 

®



臺大醫院健康電子報 2020年 04月 149期 

 

 

｢ ｣ ｢ ｣

｢ ｣

 

 

 

 ‐



臺大醫院健康電子報 2020年 04月 149期 

 

 

 

 

https://doi.org/10.1016/S2352-4642(17)30124-4

