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1.罕病介紹 

◎ ICD-10-CM 診斷代碼：Q61.19   

◎體染色體隱性多囊性腎臟疾病( Autosomal Recessive Polycystic Kidney Disease ) 

 

彰化基督教醫院諮詢顧問醫師：邱炳芳醫師 

疾病影音介紹：https://pkdcure.org/what-is-arpkd/ 

 

 

【彰基罕見疾病照護委員會-訊息分享】: 

►院內訊息: 

1. 109年第六次罕見疾病課程-McCune Albright氏症候群 
講師：吳怡磊醫師 
時間：109/06/01(一)中午12：00-13：30 
地點：南校街2樓 N021會議室(盧加閔廣場對面7-11與詠捷行動通訊中間門上二樓) 
報名網址：http://eform2.cch.org.tw/eduweb/index.html 
 
2.國健署罕見疾病照護服務計畫新增聘一位定期專案個案管理師吳珊薇(連絡分機:4749)，成為
二位，與罕病照護團隊成員，增進罕病病友照護服務。 
 

 

►會議訊息: 

1. T-SfN2020 – Interdisciplinary Neuroscience Congress Meeting Schedule 

(一)日期：2020年 09月 11-13日(週五~日) 

(二)主辦單位: 台灣神經科學聯盟 (Taiwan Neuroscience Alliance) 

(三)地點：中央研究院 

(四)報名網址: 六月開放報名 https://tsfn.neuroscience.org.tw 

https://pkdcure.org/what-is-arpkd/
http://eform2.cch.org.tw/eduweb/index.html
https://tsfn.neuroscience.org.tw/


 

 

彰化基督教醫院  

                                                             藥學部 王奕山藥師 

前言： 

體染色體隱性隱性多囊腎疾病（Autosomal recessive polycystic kidney disease ，簡稱 ARPKD），

以前稱為嬰兒多囊性腎病，是由第六對染色體（染色體 6p21.1-P12）PKHD1 基因的突變引起

的，該基因包含至少 66 個外顯子，並負責編碼纖維囊蛋白 fibrocystin（也稱為多導蛋白

polyductin），是一種大而完整的膜蛋白，由 4074 個氨基酸所組成，在腎臟皮質和髓質集尿管

以及肝臟膽管的上皮細胞中常見這類蛋白堆積，影響腎小管的擴大和腎臟腫大。而肝內和肝

外膽管的囊性擴張也導致肝腫大和門脈高壓，也牽連影響食道靜脈曲張和脾臟腫大脾功能亢

進，是個潛在威脅生命的先天性疾病。相較於體染色體顯性遺傳性多囊性腎病（ADPKD）特徵

是腎元所有部位均會發生囊性擴張。而肝臟，胰腺和其他器官的囊腫在 ADPKD 中也很常見。

而 ARPKD 特徵是主要是腎臟集尿管和膽管的囊性擴張。[1, 2] 

 

流行病學： 

ARPKD的發生率為順產嬰兒的二萬分之一。而根據財團法人罕見疾病基金會的資料為為一

萬到四萬分之一。[3]目前研究顯示並無性別與種族上之差別。大約每70人PKHD1基因中，

就有一位攜帶一個點突變。最大的PKHD1突變數據庫顯示，目前已知就包含750多種不同的

突變。最常見的是第三個外顯子的錯義突變佔病例的20％，意即某個鹼基對的改變，使編

碼一種胺基酸的密碼子變成編碼另外一種胺基酸的密碼子，結果使構成蛋白質的數百上千

個胺基酸中有一個胺基酸發生變化。大多數ARPKD患者是複合異基因合子，攜帶兩個不同

的突變等位基因。由於PKHD1點突變的多樣性，在ARPKD病例中將基因型與表現型關聯將

更具有挑戰性。例如，具有兩個截斷突變的患者腎臟影響程度較嚴重，並且在新生兒時期

死亡的風險較高。對於錯義突變是純合子的患者，或者錯義突變與截短突變配對的患者，

具有較嚴重的表現型。相比於具有兩個錯義突變的雜合子患者通常病情較輕。除了PKHD1

基因突變外，目前已經發現該疾病的第二個基因是DZIP1L基因的突變，該突變在四個不相

關的近親家庭的七個孩子中被報導。所有患者的腎臟擴大均具有高度迴聲性，並伴有高血

壓，其中四名已進展到末期腎臟病，需要透析治療。[1, 2] 

 

臨床表現：  

ARPKD的臨床表現根據症狀發作的年齡以及肝或腎受影響的程度而有所不同。在一個美國

中心的大型病例系列報導，該中心自1961年至2004年期間照顧了133名患者，大約三分之

一的患者在1歲之前就診，三分之一的患者在1至20歲之間，還有三分之一20歲之後排名第

三。嬰兒期出現的患者更有可能患有較嚴重的腎臟疾病且存活率較差。而青少年或成人的

患者才被診斷，通常以肝臟腫大，門靜脈高壓症表現，可能與先天性肝纖維化有關。[4] 

 

產前—懷孕24週後可透過產前超音波檢查來對胎兒進行ARPKD檢測。若發現胎兒的雙側腎

臟有擴大或高度迴聲、腎臟皮質與髓質的腎小管間質分化不良就要有警覺性。在某些情況

疾病發展與遺傳診斷現況 



 

下，可能也會檢測到離散性的囊腫，約有29％患者囊腫直徑在5到7毫米之間。大於10毫米

的囊腫是比較少見的。除了這些囊腫發現，臨床表現也可能伴隨包括羊水過少、膀胱過小

或看不見、胎兒膀胱無尿、肺部容積減少等。病情較輕的患者可能要等到成年後才會出現。

但是，正常的產前超音波檢查不能做為ARPKD排除的診斷。此外，其他肝腎纖維囊性疾病，

例如體染色體顯性多囊性疾病(ADPKD)和與肝細胞核因子-1-β(HNF1B)相關的囊性腎臟疾病

也需列入鑑別診斷。因此，建議有疑似的個案，產前可以做基因檢測，可有助於將ARPKD

與其他診斷區別開來，提高診斷準確性。 

 

新生兒-出生後新生兒腎臟會變大，壓迫到胃而引起明顯的腹脹。臨床表現取決於腎臟疾病

的嚴重程度而有所不同。有些新生兒由於肺功能不全而出現呼吸窘迫。有些沒有呼吸道症

狀，而是腎功能不全造成的相關症狀，還有一部分患者可能因產前嚴重羊水過少，伴隨相

關的波特症候群。波特症候群包括肢體畸形（腳和髖關節脫位）、非典型的臉部外觀，下

巴凹陷，向後旋轉，耳朵扁平和鼻子扁平鼻樑短、深眼紋的面部外觀、肺發育不全、可能

伴隨呼吸窘迫、雙側腎臟明顯增大，可能會影響肺功能或由於腎臟對胃的擠壓而導致進食

困難、血漿中肌酐酸和尿素氮（BUN）濃度升高反映出腎功能的損害，部份患者會出現高

血壓。在最嚴重的情況下，新生兒進展至末期腎臟病（end-stage renal disease, 簡稱ESRD），

而需要腎臟替代療法（renal replacement therapy ,簡稱RRT）才能生存。另外由於無法最大

程度地稀釋尿液，因此在生命的最初幾週也會出現食慾不佳，到噁心、嘔吐、抽搐，甚至

是到昏迷等低鈉血症。[1, 2, 5] 

 

嬰兒期和兒童期-對於存活於新生兒，由於持續的腎臟成熟，腎臟的生長速度顯著下降，腎

臟的大小實際上可能因纖維化減少擴大，腎臟功能得到部份改善。然而，隨著時間的流逝，

濃縮尿液的能力降低，導致多尿和多飲的症狀。加上反覆的尿道感染、代謝性酸中毒、其

他尿道異常包括輕度蛋白尿、糖尿、血尿過多和鎂尿排泄增加，最大尿滲透壓低於500 

mosmol / kg，伴有持續的囊腫形成和間質纖維化，腎功能逐漸惡化。大約一半的ARPKD患

者在童年時期常有少尿或寡尿情形並可能進展至末期腎臟病和肝膽疾病的問題。需靠透析

移除體內尿毒，其它臨床表現上也常出現，雙側腹部腫塊可能佔70％-80％、肝腫大可能佔

40％-60％。大約三分之二的ARPKD兒童在生命的最初幾個月發展為高血壓，通常難以控制。

高血壓通常發生於腎功能下降之前，並在血漿肌酐酸正常的兒童就有觀察到。可能是由於

局部腎素-血管緊張素系統的激活和遠端集管的鈉回收滯留增強所致。臨床上需要多種降

血壓藥物來控制血壓。若血壓控制不當可能導致心臟肥大、心臟衰竭和中樞神經系統併發

症，並可能造成腎功能惡化。另外兒童膽管系統的導管板畸形，進而導致膽汁分泌排出不

完全，加上先天性肝纖維化，最終造成肝內膽管擴張（又稱為卡羅利病Caroli disease）。對

於肺部的影響則因肺發育不全及肺部感染雙重壓力下，易引發呼吸窘迫相關症狀。[1, 2, 6] 

 

青少年到大人時期-先天性肝纖維化引起的門脈高壓、高血壓、脾臟腫大，腹水和食道靜脈

曲張破裂出血、嘔血、電解質失衡、脾功能亢進引起的出血和血小板減少。膽管擴張相關

的急性細菌性膽管炎的風險中，可能引起反復發燒和腹痛等症狀。因此若有發燒和肝功能

指數上升應覺察是否為膽管炎所致。即使肝功能檢查在正常範圍內，但肝臟超音波檢查顯

示肝腫大、迴聲增加、門脈高壓、肝囊腫、膽管擴張，都需密切追蹤，避免肝膽相關併發



 

症。 

 

臨床診斷： 

ARPKD的第一個早期徵象就是腎臟腫大，在產前與新生兒時期的超音波檢查可以提供

ARPKD所需的腎臟和肝臟檢查結果，為後續診斷提供重要訊息。當有腎臟或肝臟腫大或合

併有波特症候群，則需要合併家族史、超音波或組織學上肝臟纖維化的證據，並排除其它

多發性發育異常合併有腎臟發育不全後才可以診斷。目前分子基因學上的檢驗也可協助診

斷。有研究指出詳細的產前診斷合併分子基因學上的檢驗可顯著提昇診斷率。超音波也能

發現有否肝臟腫大，迴聲增加，肝內外導管和主要膽管擴張情形。高頻超音波（Acoustic 

Radiation Force Impulse ，簡稱ARFI）是新式非侵入性肝纖維化超音波檢查方法，對於檢測

和定量ARPKD兒童的肝纖維化和門脈高壓可能有用。如果超音波檢查結果不清楚，也可以

選擇其他影像學的檢查。例如核磁共振MRI或電腦斷層掃描都有助於ARPKD的診斷。電腦斷

層掃描可提供更好的囊腫可視化效果，但由於此檢查會接受到放射線暴露，因此不建議一

開始就選這個檢查。分子遺傳學主要檢測有否PKHD1基因的相關突變，由於PKHD1基因的

大小很大，並且與ARPKD相關的突變很多，因此基因檢測可能會漏診，因為直接測序無法

檢測到所有突變，目前彰基透過全基因密碼區定序，可提升診斷率。[1, 2, 6] 

 

臨床處置： 

ARPKD因為沒有可治癒性的介入措施，所以目前的臨床處置主要為支持療法和避免併發症

的產生。2013年由來自美國，加拿大，德國和英國的25名多學科專家，包含婦產科專家、

新生兒科專家、腎臟病專家、肝病專家和遺傳學家組成的團隊提供國際治療指引的專家共

識，在華盛頓特區召開會議，回顧了1990年至2013年發表的文獻，並提出診斷、臨床處置

及監測的建議。內容包括新生兒呼吸窘迫的治療、末期腎病的腎臟替代療法，以及門靜脈

高壓症和復發性膽管炎的併發症的護理照護。一旦產前診斷出ARPKD，建議每二至三週進

行超音波檢查以監測腎臟大小和羊水量[2]。但是，產前超音波並不能準確預測新生兒肺功

能。在分娩前應在提供新生兒重症相關監測設備與護理照護（需在有呼吸器的機械通氣支

持和連續性腎臟替代療法的中心進行照護。且分娩方案應有剖腹產分娩的計劃，尤其是由

於腎臟明顯腫大而導致腹部難產的情況。）在新生兒中，治療策略重點著眼於穩定新生兒

的呼吸窘迫狀況，然後密切進行臨床評估，包括確認診斷和全面評估新生兒的腎臟狀況。

對於是否要單側或雙側腎臟切除手術，研究報告表示，腎臟嚴重腫大會阻礙橫膈肌活動受

限而損害肺容積大小，手術切除對新生兒有益。腎臟切除手術也可以改善有餵養困難風險

的嬰兒的餵養。但是，考慮到腎臟有許多功能，即使是殘餘腎功能也可以保留很多年，因

此不建議全面進行腎臟切除手術，除非影響或威脅生存時，才有絕對的必要。而支持性治

療則需依據每位患者的狀況和問題來處理，以下摘要指引的建議重點： 

1. 高血壓處置：對於需要藥物治療的嚴重高血壓患者，建議一開始就使用血管緊張素轉換

酶（ACE）抑制劑。若控制不佳時，再加上鈣離子阻斷劑或利尿劑合併治療 

2. 電解質異常處理：低鈉血症是ARPKD新生兒的常見的短暫性表現，應限制飲水。ARPKD

也常有血鉀過多的風險，所以建議低鉀飲食。 

3.  餵養問題：ARPKD新生兒的進食困難是很常見的，由於腎臟增大導致胃部壓迫，進而導

致疲倦或腹脹吃不下而提前停止進食，所以攝入量有限。餵養不良會導致生長障礙。這些



 

嬰兒可能需要改由鼻胃管灌餵養以獲取足夠的熱量攝入，以達到最佳生長發育。在某些情

況下，由於流體的限制，可能需要增加熱量密度。  

4. 腎臟管理–患者應持續監測腎功能（血漿肌酐酸和尿素氮數值）、體液和電解質狀況以及

血壓。對於患有末期腎臟病的新生兒，腎臟移植是首選治療方法，效果極佳，生活品質也

比較好。但需終身服用抗排斥藥物。但有些患者因腹腔空間不足可能需要進行腎切除術以

利新腎移植物的置放。若無法腎臟移植，則需考量血液透析和腹膜透析，血液透析可以使

用機器過濾血液，腹膜透析也可以透過透析液留置腹腔幾個小時以吸收廢物來進行透析，

有助於尿毒移除、電解質平衡及血壓控制。 

5. 體液滯留：當出現水腫時，可考慮選用利尿劑來移除多餘水分。 

6. 貧血處置：適時監測血漿中的血色素、鐵含量、鐵的結合蛋白，若有不足時，適時補充

鐵劑和促紅血球生成激素來改善貧血症狀。 

7. 預防代謝性骨病變：適時監測血磷、血鈣、副甲狀腺素，避免腎臟礦物性骨頭疾病（chronic 

kidney disease–mineral and bone disorder，簡稱CKD-MBD）的併發症，需適時補充鈣片，衛

教病患磷酸鹽結合劑的正確使用方式。若有出現次發性副甲狀腺亢進，則需給予活性維他

命脈衝療法。 

8. 生長遲緩：有嚴重生長衰竭的兒童，需適時注射生長激素（growth hormone），避免生

長遲滯。 

9. 細菌性膽管炎：當患者持續發燒，尤其是伴有右上腹疼痛時，可能是腸道病原體上行而

來，應考量開始使用經驗性抗生素。為避免抗藥性產生，一般不建議常規使用抗生素來預

防。[1, 2, 6] 

 

結語： 

ARPKD目前仍無根本的治療方式，在產前、新生兒、兒童到成年，不同階段有不同的難題。

需靠多團隊的共同照護。如何延緩ARPKD的進展及避免相關的併發症，考驗每個團隊和家

長的照護。未來仍有許多研究新藥致力於阻斷ARPKD的病生理，期待能早日治癒並改善病

患的生活品質。 

 

  



 

自體隱性多囊性腎臟疾病的中醫觀        

 
    彰化基督教醫院  

中醫部 莊凱雯/林廉証 醫師 

    自體隱性多囊性腎臟疾病屬於遺傳性疾病，與先天腎精虧損有關，腎精不足時會影響

五臟相生相剋的關係。自體隱性多囊性腎臟疾病常在新生兒時期發病，出生時常伴隨著呼

吸困難的問題，少部分人會在新生兒時期因呼吸困難或肺部感染而死亡；大部分病人可以

存活過新生兒時期，但後續仍面臨許多併發症，如：腎功能衰竭、電解質失衡、高血壓、

肝腫大、肝纖維化……。 

    以西醫的角度而言，腎臟出現了問題，那以中醫的角度而言，自體隱性多囊性腎臟疾

病是一種什麼樣的疾病呢？ 

    依照中醫五行關係，腎的屬性屬水，而自體隱性多囊性腎臟疾病，存在先天根本性的

問題，也就是先天腎精虧損，腎精虧損時，生長發育缺陷，除了會造成虛性高血壓也會影

響五行相生相剋功能，腎水滋潤肺金不足，影響肺部的功能，造成呼吸困難；另外肝木賴

腎水生長，水不足時造成木的枯萎，肝臟的運轉功能就會變差，最終造成肝腫大、肝纖維

化等等肝膽疾病。 

    自體隱性多囊性腎臟疾病的典型症狀是腎臟長出多顆大小不一的水泡，腎主水液可以

調節水液代謝的功能，因為這個疾病造成腎臟長出一顆顆的水泡，進而干擾腎臟排泄尿液

的作用，造成腎臟功能下降而逐步走向衰竭一路。而腎精這種精微物質又可進一步細分腎

陰和腎陽，腎精不足時會造成腎陰和腎陽的陰陽失調，而陰陽失調正是百病的根源，中醫

認為調和陰陽能調節生理功能，而達到身體健康。因此雖說病人有遺傳上的腎精虧損問題，

但是仍能以調整陰陽平衡的方式，來改善本質上腎精虧損的情形，進而改善其它併發症。 

    腎主納氣，人的呼吸是由肺和腎互相主導，腎氣充足時，攝納正常，呼吸運動才會正

常，如果腎的功能不足時，也會影響到呼吸功能，這就是自體隱性多囊性腎臟疾病的病人

為什麼在出生時容易造成呼吸困難的問題，也容易導致肺部感染。 

    以中醫的觀點而言，中醫講「養腎」，重視「腎主閉藏」的生理功能，養腎之道是遵

循著自然萬物生長的法則，日出而作、日落而息，如同「法則天地，象似日月」，飲食的

部分要選擇五行均衡的食物，避免高鹽飲食造成腎臟更多負擔。以中藥藥物和針灸的方式

維持腎精、調整失衡的陰陽比例，使腎能發揮封藏腎精的功能，腎精宜藏而不宜泄。當腎

封藏的生理功能無礙時，陰陽之本不容易受到外界動搖，進而延緩腎功能的惡化，也有助

於減緩其它併發症。 

    自體隱性多囊性腎臟疾病的疾病特質本身是「虛」、「濕」、「瘀」三者交互錯雜，

濕和瘀互結，不僅干擾氣血運行，也會造成疾病本身的惡化，是一種惡性循環，所以中醫

的治療方式重點在打斷這種惡性循環。 

    總結來說，中醫或西醫治療自體隱性多囊性腎臟疾病，治療的方向都在減緩腎功能的

惡化。發病後中醫治療不僅著重補虛，還需祛濕和化瘀，三者共奏方能達到延緩疾病的進

展，以期帶病延年的目標。 

 

 



 

營養團隊之建議 

 
彰化基督教醫院  

文 麥庭瑜/血管醫學防治中心 營養師 

審訂 蔡玲貞/血管醫學防治中心 主任(營養師) 

    ARPKD 又可稱為「泡泡腎」或「多囊腎」，多囊腎一般而言都是家族遺傳，主要是 PKHD1

基因異常所致。孩子可能在子宮時或出生即開始出現症狀，此疾病病變速度快，PKHD1 基

因缺乏將造成胎兒時期即可發現腎腫大，且當腎過度腫大時，也會造成呼吸困難，而需要

呼吸器的支持治療，約有 30-50%新生兒出生後會因呼吸衰竭而死亡。如可撐過新生兒時

期，且現今目前醫學持續進步中，ARPKD 患者透過早期治療可使 10 歲患者存活率達 82%、

15 歲患者存活率 67-79%，但會有併發症產生，包括腎功能衰竭、電解質失衡、高血壓、

肺臟發育不全、肝腫大、膽管擴張等，所以 ARPKD 患者治療的重點為有效的控制血壓，水

分、電解質與腎功能的維持。若慢性腎臟病進展至末期、肝臟嚴重纖維化，則需要考慮血

液透析、腹膜透析、腎臟與肝臟移植。ARPKD 對於腎臟影響甚大，會造成慢性腎臟病，可

依腎絲球過濾率（glomerular filtration rate, GFR）分為 Stage1-Stage5 期(見表一)。 

 

表一、慢性腎臟病分期 

分期 腎絲球過濾率值

GFR(ml/min./1.73m2) 

建議蛋白質攝取量 類型 

1 
≧90 

正常蛋白質攝取 腎功能正常，但出現白蛋

白尿或腎臟傷害之證據 

2 60-90 正常蛋白質攝取 輕度腎衰竭且出現白蛋白

尿或腎臟傷害之證據 

3 
a 45-59 0.8g/kg/day 

中度腎衰竭 
b 30-44 0.6-0.8g/kg/day 

4 15-29 0.3-0.6g/kg/day 重度腎衰竭 

5 <15 0.3-0.6g/kg/day 末期腎衰竭 

 

慢性腎臟病營養治療控制目標主要為延緩腎功能惡化，維持良好的營養狀態，而影響腎臟

疾病進展的因子包括血壓、蛋白質攝取量、血磷、血紅素、血脂等， 

1. 適當的低蛋白質飲食：為了減少腎臟負擔及減少尿毒症併發症產生，從 Stage 3a 開始

採取低蛋白飲食(見表ㄧ)，建議其中 2/3 以上為高生理價蛋白質，所謂高生理價蛋白質富

含豐富的胺基酸且具較高的吸收率，例如豆腐、雞肉、魚、雞蛋等。   

2. 攝取足夠的熱量：以維持理想體重，減緩發育不全的狀況，若熱量攝取不足，將會引起

身體蛋白質的分解，而增加含氮廢物的產生，無法有效延緩腎臟病進展。根據 Kidney 

Disease Outcomes Quality Initiative (KDOQI)指引的建議，60歲以下患者每天應攝取 35 kcal/kg 

熱量；大於 60 歲以上的患者每天應攝取 30-35 kcal/kg 熱量 

3. 限磷飲食：因腎功能不佳時，無法正常代謝磷質，過多的磷質堆積將會造成骨質病變，

所以即早限磷可有效延緩腎臟功能衰退，但是蛋白質食物為磷的主要來源，蛋白質量依營



 

養師建議量適度攝取；2/3 來自高生物價的植物性蛋白質（例如黃豆蛋白質，磷質吸收率

為 10-30%）及動物性蛋白質(磷質吸收率為 40-60%)。限磷質攝取以外還需合併使用磷結

合劑，磷結合劑會與食物中磷質結合，大幅降低磷的吸收率。如將磷結合劑切割成很多碎

片，從開始用餐到結束，將磷結合劑混合在食物當中，更可達到最佳降磷質效果。高磷飲

食包括乳製品、加工品(香腸、火鍋料、汽水等)、全穀類、堅果、湯品等。 

4. 限鉀飲食：依個人情況而定，非所有慢性腎臟病患者都須限鉀。當患者 GFR 持續下降

時，血中鉀離子也無法正常代謝，當高血鉀時會造成血壓不穩、心律不整、神經病變等。

根據 KDOQI 指引的建議，Stage3~4 期合併有高血壓者，每日鉀離子攝取量維持在 2~4g。

高鉀食品包括生菜、竹筍、南瓜、地瓜、水果(瓜果類、奇異果、香蕉等)、湯汁(藥膳湯、

蔬菜湯、火鍋湯等)。 

5. 限鈉原則：多囊腎患者血中鈉離子無法正常代謝，如有攝取過多鹽份時，將會導致血壓

上升、產生尿蛋白，加速腎功能損傷。根據 The Kidney Health Australia - Caring for 

Australasians with Renal Impairment (KHA-CARI)指引建議，慢性腎臟病患者每日鹽份應控制

在 6g 以下，而 1g 鹽為 390mg 鈉，所以鈉約控制在 2300mg 以內，幫助降低舒張壓與收縮

壓，以及減少尿蛋白產生。高鈉食品包括醃製品、醬料(醬油、沙茶醬、豆腐乳等)、加工

品(火鍋料、火腿等)。 

6. 水份攝取原則：若排尿量正常時，請攝取足量水份 30ml/kg，若出現寡尿時，建議測

量自己前一天 24 小時尿量再加 500~700ml，作為每日所需水份建議量。水份來源包括飲

水、湯品、飲料與各種食物(主食類、蔬菜類，水果類等)。 

 根據健保署的統計數據得知，台灣慢性腎臟病患者與洗腎患者持續增加中， 如 ARPKD

患者營養狀態不佳，將造成食慾大幅降低，建議患者每 3 個月定期接受營養師追蹤飲食狀

況，給予個別化飲食評估，維持良好營養狀態，進而延緩進入洗腎階段。[3, 7, 8, 9, 10, 11, 

12, 13, 14] 

 

 

  



 

粒線體功能缺損與多囊性腎病變 
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馬逸興博士 

    多囊性腎臟病(PKD)是一群單基因變異導致的疾病，最常見的為發生於成人的常染色體顯

性遺傳多囊性腎臟疾病(ADPKD)，由 PKD1 和 PKD2 基因上的突變所造成。另一類的 ARPKD 則

好發於兒童，位於染色體 6p12 的 PKHD1 是目前所知造成 ARPKD 的基因，發病率 1:20000 至

1:40000。PKHD1 所表現的蛋白 fibrocystin/polyductin (FPC)正常表現於腎管初級纖毛和肝內膽

管，疾病的臨床嚴重性決定於基因突變的種類，FPC 與其他的纖毛蛋白共同維持肝腎結構的

穩定性，並調節細胞的重要功能如生長、分泌、死亡和分化。 

    粒線體是產生能量維持細胞正常功能的重要胞器，特別是在高耗能的器官如心臟、肌肉、

腎臟和內分泌系統。越來越多的證據顯示 PKD 與粒線體結構異常和功能缺損有關[15]，特別

是在囊體發展的後期，惟目前在 PKD的研究上主要還是 ADPKD居多。2012年發表於 Proteomics

的一篇論文，利用比較蛋白體學的方法發現 32 個蛋在 ARPKD 病人腎臟組織中有異於正常人

的表現量[16]，這些蛋白的功能包括訊息傳導、脂質傳送、細胞週期調節、細胞移動、粒線體

電子傳遞、代謝和抗氧化酵素等，其中 13 個蛋白位於粒線體或與粒線體有關，包括 Hsp60、

SOD2、TPI1、NDUFS3、UQCRH、PRDX2、PRDX3、ECH1、CYB5A、PDHB、CALM、COX5A 和 UQCRFS1，

這些不正常表現的蛋白可能引起腎管上皮細胞粒線體功能障礙與失序的細胞生長和死亡，最

終導致 ARPKD 病人的腎臟功能損害。在 ADPKD 的腎臟組織中也可觀察到類似的結果[17, 18]。   

近年來的研究顯示 PKD 基因異常導致的粒線體功能缺損會反應至細胞代謝重組[19]，包括增

加糖解作用、降低脂質代謝和氧化磷酸化。在 ARPKD 和 ADPKD 的動物模式研究中也觀察到帶

有突變的細胞趨於依賴麩醯胺酸代謝[20, 21]，抑制麩醯胺酸代謝更可延緩囊體發展，此一發

現具有應用在新藥開發上的潛力。 
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