
什麼是法布瑞氏症?

法布瑞氏症影響多重系統1,5 腎臟與心臟病變6

診斷：血液檢測7

法布瑞氏症是一種罕見的基因遺傳疾病1。

人體中有超過30兆的細胞2，細胞內含有「溶小體」，溶小體藉由一種叫做「酵素」

的工具，負責將細胞中的廢物清除3。

法布瑞氏症病人的基因突變，酵素無

法正常作用，使溶小體無法清除細胞

中的廢物，造成廢物堆積，損傷器官

並引發疾病4。

法布瑞氏症可能影響同一個家族中的多位成員。由於疾病特性，發病到確診的間隔

時間可能長達10年，越早接受篩檢，越有機會可以及早治療以控制疾病進展，避免
心臟、腎臟的併發症。

法布瑞氏症可能是所謂沉默的疾病，

它可能已傷害腎臟及心臟一段時間而

無任何症狀。

藉由簡單的血液篩檢，

即可檢測是否可能為法

布瑞氏症病人。
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「家族篩檢」有助於找出家族中潛藏的法布瑞氏症病人8,9

確診病患
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