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兒童神經肌肉疾病簡介 

 

什麼是神經肌肉疾病？ 

我們能夠自由的控制五官、身體、及四肢的活動，是藉由大腦發出的神經訊號，經

過腦幹和脊髓傳遞至運動神經，再藉由運動神經傳遞到臉部、身體及四肢的肌肉，

驅使肌肉收縮產生動作。大腦、脊髓、運動神經和肌肉各司其職，缺一不可，才能

完成我們舉手投足的動作。兒童的大腦或脊髓受損或病變時會導致腦性麻痺和脊髓

損傷性的肢體癱瘓或麻痺。如果大腦和脊髓都沒有受損或病變，而是由於運動神經

或肌肉的病變影響到運動功能，就稱為神經肌肉疾病。神經肌肉疾病的兒童通常智

力正常，但會因為肌肉萎縮或無力導致心臟、呼吸、運動功能受到影響。 

神經肌肉疾病的兒童會有什麼症狀？ 

患有神經肌肉疾病的兒童，有可能出生時就出現症狀，也可能出生時正常，隨著年

齡成長才逐漸出現症狀，兒童神經肌肉疾病常見的症狀有： 

肢體無力 

頭頸、臉部、身體、手腳的無力，都有可能是神經肌肉疾病的症狀。 

肌張力低下 

剛出生的嬰兒，手腳應該呈現自然彎曲的姿勢，手腳被慢慢拉扯時會有自然的抵抗

力量，這種維持自然的姿勢以及抵抗外力的力量，就稱為肌張力。如果發現嬰兒全
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身軟趴趴的，手腳被拉扯時毫無抵抗，就可能是肌張力低下的表現。 

肌腱反射微弱 

兒童神經科醫師幫懷疑肢體無力或肌張力低下的嬰兒或兒童做檢查時，會以扣診錘

敲擊手腳各處的肌腱，觀察肌腱受到敲擊時產生肌肉收縮的反射，例如敲擊膝蓋時，

腳會不由自主的往前踢的「膝跳反射」，就是一種肌腱反射。如果醫師發現嬰兒或

兒童全身的肌腱反射都很微弱，也有可能是神經肌肉疾病的症狀。 

粗大動作發展遲緩或退化 

四個月大趴著時頭無法抬高 90 度、六個月無法翻身、九個月無法坐穩、一歲無法扶

著東西站、一歲三個月無法放手走、兩歲無法牽著一隻手下樓梯、兩歲半無法雙腳

離地跳、從躺著自行坐起或蹲坐在地上站起來時很吃力，或是原已習得的運動能力

出現退化等，都是神經肌肉疾病的警訊。 

兒童神經肌肉疾病有哪些？ 

嬰兒或兒童時期發病的神經肌肉疾病種類繁多，許多症狀彼此非常相似，治療方式

又各有不同，需要兒童神經科醫師仔細評估並運用各種神經檢查才能正確診斷。以

下舉幾種不同類型的兒童神經肌肉疾病為例： 

先天性肌病 

先天性肌病的患者大部分於嬰兒期就有肌張力低下的症狀，通常肌肉無力的程度不

會隨時間惡化或是惡化速度較緩慢。有些類型的先天性肌病變較嚴重者亦可能於嬰
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兒時期就有呼吸肌肉無力、呼吸困難情形，亦有部分類型會合併心肌病變和心臟衰

竭。先天性肌病依據不同的基因或發育異常可分為不同類型，例如線狀體肌病、中

心軸空肌病、肌管性肌病等。 

肌肉失養症 

肌肉失養症會造成持續惡化的肌肉萎縮和無力，發病年齡從出生到成年後都有可

能。血液檢查常會發現肌肉細胞被破壞而釋放出來的肌肉酵素升高，有時肝臟酵素

也會升高，因此若兒童血液檢查發現肝臟酵素（即俗稱的肝指數）升高，又有大動

作發展遲緩或肌肉無力的情形，也需要考慮此類疾病。最常見於兒童時期發病的肌

肉失養症為裘馨氏/貝克氏肌肉失養症，為 X 染色體上的肌失養蛋白基因突變造成，

通常在男性造成嚴重的肌肉萎縮，女性帶因者通常沒有症狀或僅有輕微的症狀。有

可能合併心肌病變需持續追蹤。使用類固醇治療可以延緩疾病惡化，維持患者行走

能力。部分基因型的患者也有機會透過基因治療改善疾病嚴重度和預後。 

脊髓肌肉萎縮症 

脊髓肌肉萎縮症是由於位於脊髓內的前角細胞和腦幹中的運動神經核細胞產生退化

性病變導致持續惡化的肌肉萎縮和無力。兒童最常見的脊髓肌肉萎縮症是由於第五

對染色體上的 SMN1 基因缺失或突變所造成。根據基因型和嚴重程度不同，可能出

生即有肌張力低下無力等症狀，也可能成年以後才發病。可以在產前或出生後做基

因篩檢，早期使用基因治療可以大幅改善預後。 

龐貝氏症 
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龐貝氏症是由於基因突變使肌肉中缺少代謝肝醣需要的酵素，導致肝醣堆積在肌肉

內而產生肌肉病變。嬰兒型的龐貝氏症從幾個月大開始就會出現嚴重四肢無力和呼

吸衰竭，同時常合併有肥大性心肌病變。肌肉切片會發現肌肉細胞內有肝醣堆積的

情形。可以在出生後測量血中的酵素活性作為新生兒篩檢的方式，儘早開始使用酵

素替代療法可以避免運動功能喪失和心肌病變的產生。晚發型的龐貝氏症較少出現

心肌病變，發病時間從兒童時期到中年以後都有可能。部分晚發型的病人會以睡眠

呼吸障礙的症狀表現。 

遺傳性運動及感覺神經病變 

遺傳性的神經病變，有些不只會影響到運動神經，也同時影響感覺神經。神經病變

造成的無力，初期常以手、小腿、腳掌等遠端肌肉無力表現。例如恰克-馬利-杜斯氏

症，可以在兒童或青少年時期開始，出現逐漸惡化的遠端肢體無力。患者常有高足

弓、手、腳、小腿肌肉萎縮等症狀。神經傳導檢查可發現運動和感覺神經傳導異常，

針極肌電圖會看到神經病變的變化，可以與肌肉病變做區別，神經切片檢查會看到

去髓鞘的變化。基因檢查可確認突變的基因及點位。 

重症肌無力 

因為免疫系統產生抗體阻斷神經的訊號無法傳遞到肌肉上去命令肌肉收縮，造成眼

瞼下垂、眼外肌麻痺、複視等症狀，也可能造成全身肢體無力及呼吸困難。使用促

進神經傳導物質的藥物可以改善無力症狀，類固醇治療則可以減少抗體的產生。若

懷孕的母親本身有重症肌無力，抗體可以透過胎盤傳給胎兒，小孩出生後有可能會
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出現暫時性的肢體無力、呼吸困難等症狀，等來自母親的抗體被身體分解掉之後，

症狀就會改善。 

懷疑小孩有神經肌肉疾病要如何就醫，會做什麼檢查？ 

小孩若有神經肌肉疾病相關症狀可至小兒神經科門診就醫，由小兒神經科醫師評估

後安排相關檢查。經過詳細的問診、理學檢查和神經學檢查後，除了安排抽血或基

因檢驗外，也可能需要安排神經電學檢查和肌肉切片。 

神經傳導檢查 

將感應貼片貼在手腳上，以小孩可以忍受的電流刺激運動和感覺神經，測量神經傳

導的速度。刺激時會有少許疼痛，多數小孩都可以不需要麻醉下配合檢查。 

針極肌電圖 

使用細長的探針扎進肌肉內，測量肌肉用力時產生的電訊號變化，可以區分肌肉和

神經病變造成的無力。此檢查通常需要較能配合的兒童才能進行。 

肌肉切片 

醫師針對懷疑有病變的肌肉，以手術切片的方式做組織病理檢查，在顯微鏡和特殊

染色的幫助下診斷造成肌肉無力的原因。 

神經肌肉疾病可以治療嗎？ 

兒童神經肌肉疾病需要兒童神經、復健、胸腔、骨科、心臟、腸胃、遺傳等跨專業
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的團隊共同照顧與追蹤，以維持小孩的運動功能、減少併發症發生。臺大兒童醫院

有專業的神經肌肉照顧團隊，患者經小兒神經醫師診斷後，可將病人轉介至兒童神

經肌肉疾病聯合照護門診，持續追蹤治療。近年來針對部分類型的兒童神經肌肉疾

病，已發展出針對性的藥物或基因治療，可改善疾病預後，但仍須配合小兒神經科

醫師正確的診斷、和優良的團隊照顧，才能獲得最好的治療效果。 

 

急診醫學部主治醫師 朱彥儒 

 


