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我加的「油」都到哪兒去了～淺談先天性脂肪代

謝異常 

基因醫學部主治醫師 徐瑞聲 

  

L 小弟是一位健康可愛的寶寶，直到 9個月大時，因為懷疑感染症抽

血，意外發現抽出來的血呈現乳糜色，讓醫護人員立刻有警覺，進一

步檢查後發現，L 小弟的三酸甘油脂數值竟然高達 7,000 mg/dL（正

常值為 150 mg/dL 以內）！醫師懷疑他可能有先天性脂肪代謝異常

的問題，於是進行了基因檢測，最終確診為家族性高乳糜微粒血症。

由於 L 小弟即使在用藥之下血脂仍控制不佳，因此轉介到臺大醫院，

經過醫師、營養師團隊的飲食調整和細心照護，血脂逐漸控制在接近

正常的範圍且無須用藥，避免了嚴重的健康問題。他的故事提醒我

們，先天性脂肪代謝異常雖然罕見，但仍可能發生在你我身邊，讓我

們來多認識一下吧！ 

 

 

什麼是脂肪代謝？ 

屬於三大營養素之一的脂肪，經過消化、運送、吸收的過程，可以
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拿來燃燒利用產生能量，或是在體內儲存起來提供未來使用，這整

個過程被稱為脂肪代謝。當這個過程中有任何一個步驟出錯，造成

身體無法順利使用或儲存脂肪，都可以被稱為脂肪代謝異常，如果

這個異常變化是與生俱來的，就被稱為先天性脂肪代謝異常，以下

我們針對幾個較為常見的先天性脂肪代謝異常疾病分別介紹。 

 

 

家族性高膽固醇血症 

此症是由於低密度脂蛋白受體有缺損，使得肝臟無法清除血中的低

密度脂蛋白膽固醇而引起數值異常上升，於出生時膽固醇即偏高，

並隨年紀增長而上升。其導致早期動脈粥狀硬化，增加心血管疾病

的風險，如心絞痛及心肌梗塞。此外，極高的膽固醇會造成黃色瘤

（黃色膽固醇堆積的斑塊）的出現，可能發生在眼瞼周圍、肘部、

手部、膝蓋和腳部的肌腱內。此症的治療方式包含生活作息的調整

（包含飲食控制、運動等）和必要時的藥物治療，嚴重個案可能會

需要進行低密度脂蛋白分離術。 
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家族性高乳糜微粒血症 

乳糜微粒是大型脂蛋白的部分構造，在消化脂肪過程中進入循環系

統，一般會在用餐後 8～12小時就從血漿中被完全清除。家族性

高乳糜微粒血症個案則因為乳糜微粒無法被有效清除，會導致血中

極高的三酸甘油脂而使得血液看起來呈現乳白色。臨床上會出現腹

痛、反覆發生急性胰臟炎、黃色瘤、肝脾腫大等。如同一開始介紹

的 L小弟在 9個月大被診斷，約 1/4的個案在一歲前出現症狀，且

大多數的人在 10歲前發病。由於現行的降血脂藥對治療家族性高

乳糜微粒血症效果不佳，主要還是以飲食控制為主。 

 

 

先天性全身脂質營養不良症 

人體的脂肪組織通常位在皮下或內臟器官周圍，除了可以儲存能量

外，亦做為內臟器官受外力震盪時的緩衝介質。先天性全身脂質營

養不良症患者因缺乏脂肪組織，脂質轉而儲存於心臟、肝臟、肌肉

等其他部位，引發各器官系統的病變。此外，亦會引起其他代謝問

題，包含高血糖（可能進展為糖尿病）、高三酸甘油脂等。其治療
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方式包含飲食控制、藥物治療、以及復健治療，其中瘦體素治療已

被證實可改善此疾病個案的代謝症狀。 

 

 

脂肪酸氧化作用缺陷 

脂肪在代謝的過程中需要許多酵素的幫忙才能轉化成能量，但當某

個酵素缺失而造成脂肪無法代謝成能量時，一方面會使人因為缺乏

能量而引起嗜睡、低血糖等，還可能因為這些不正常的代謝中間物

囤積在心臟、肝臟、肌肉等造成傷害。如今這一類疾病大多可以藉

由新生兒篩檢早期發現並早期治療，避免嚴重發病。治療方式會根

據不同疾病有不同處置，其中包含避免長時間禁食、控制脂肪攝取

量、適量補充中鏈脂肪酸等。 

 

先天性脂肪代謝異常雖然是一群相當複雜且困難的疾病，若能及早發

現並及早治療，是可以維持一個相對正常的生活。以下是幾個重點提

醒： 

• 具家族病史者，應檢測血脂，並至遺傳科醫師門診接受家族遺
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傳諮詢及考慮進行基因檢測。 

• 如沒有家族病史且不具特定風險因子者，男性建議 35歲以上、

女性則從 45歲開始定期追蹤血脂。 

• 血脂異常或反覆胰臟炎，應儘早就醫以進行妥善治療。 

• 所有新生兒都應在出生 48小時進行先天性代謝異常疾病篩檢 

 

 

如您或您的家人有相關症狀，請及時就醫，切勿忽視身體的警訊，

以守護健康。 

 


