
                    
 

~彰化基督教醫院罕見疾病電子報~ 

第三十六期 

                                                              

發行單位：彰基罕見疾病照護委員會，彰基罕病關懷暨研究小組，遺傳諮詢中心，罕病防治中心，彰

基原力醫學院 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

1.罕病介紹 

◎ ICD-10-CM 診斷代碼：G71.11     肌肉強直症  ( Myotonic Dystrophy)◎ 

系統歸類: 

1.神經科 2.小兒神經科 3.復健科 4.心臟內科 5.胸腔內科 6.遺傳諮詢 7.心理諮商  

 

彰化基督教醫院諮詢顧問醫師： 劉青山醫師 

【彰基罕見疾病照護委員會-訊息分享】: 

►院內訊息: 

1.109年第三次罕見疾病課程-次世代定序於遺傳疾病診斷的應用 

講師：張庭毓博士  

時間：109/03/09(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，成為二位，與罕病照護團隊成
員，增進罕病病友照護服務。 

 

3.建置罕病病友line@官方帳號，提供罕病關懷與資訊傳達的聯結服務。 

 

►院外/國際會議訊息: 

1. 2020 1. 2020 NAF Annual Ataxia Conference 

Ataxia Investigators Meeting 2020: Leveraging Therapeutic Opportunity into Novel Treatment 

Paradigms 

March 3-6, 2020, Sheraton Denver Downtown 

https://ataxia.org/2020-annual-ataxia-conference/ 
 

2. Mitochondrial Medicine 2020 (UMDF) 

Scientific Program: June 24-27, 2020 

Family and LHON Programs: June 26-27, 2020 

JW Marriott Phoenix Desert Ridge Resort, USA 

https://www.umdf.org/symposium/registration/ 

 

http://eform2.cch.org.tw/eduweb/index.html
https://ataxia.org/2020-annual-ataxia-conference/
https://www.umdf.org/symposium/registration/


                    
 

疾病影音介紹： https://www.youtube.com/watch?v=6XOAYzfFHmE 

 

疾病發展與遺傳診斷現況 

彰化基督教醫院 神經醫學部 劉青山 醫師 

病徵: 

肌肉強直症( Myotonic Dystrophy, DM)是一種影響肌肉和其他身體系統的疾病。它是最常見的肌肉營

養不良形式，開始於成年期，通常肌肉強直症的體徵和症狀通常始於20-30歲，但可以在任何年齡開

始。症狀通常包括進行性肌肉無力，僵硬，緊繃和消瘦。肌肉強直症有兩種類型：肌肉強直症第1型

和肌肉強直症第2型。第2型肌肉強直症患者的症狀往往比第1型強直性營養不良患者的症狀輕，但症

狀可能重疊。第1型肌肉強直症患者通常會影響腿，手，脖子和面部，而第2型肌肉強直症患者通常會

影響頸部，肩膀，肘部和臀部。在受影響的人群中，症狀的嚴重程度可能有很大差異[1]。綜合整理

如表一[2]。 

 

肌肉強直症的其他體徵和症狀可能包括白內障，第2型糖尿病和心臟傳導缺陷。一些受影響的男人也

有荷爾蒙變化，可能導致禿頂或不育[1, 3]。在某些情況下，嬰兒出生時患有第1型肌肉強直症，稱為

先天性肌肉強直症，先天的肌肉強直症營養不良從出生開始就存在，包括所有肌肉無力，呼吸困難，

螃蟹足/馬蹄內翻足(Club Foot)，發育遲緩和智力障礙[1, 4]。  

 

盛行率 

肌肉強直症影響全世界至少八千分之一的人。兩種類型的肌肉強直症的患病率在不同的地理和種族

人群中有所不同。在大多數人群中，第1型似乎比第2型更為普遍。但是，最近的研究表明，在德國和

芬蘭，第2型可能與第1型一樣普遍[5]。 

 

原因: 

肌肉強直症第1型主要是由第19q 13.3號染色體上DMPK (Myotonic dystrophy protein kinase) 基因三核

苷酸重複異常擴增(CTG)，正常等位基因上具有5-34個CTG重複序列，而經典肌肉強直症第1型的個

體具有數百至數千個重複序列[6]。第2型肌肉強直症主要是由第3q 21.3號染色體上CNBP基因四核苷

酸重複擴增(CCTG)，在正常等位基因上，具有11-26個四核苷酸重複序列，在致病性等位基因上，重

複數範圍為75至超過11,000，平均為5000個重複[7]。這些類型的核苷酸異常重複多次的突變，使基因

不穩定。突變的基因改變了mRNA，異常的mRNA在細胞內形成團塊，干擾許多蛋白質的產生。這些

變化可阻礙肌肉和其他細胞組織之正常運作，導致肌肉強直症的體徵和症狀[1]。DMPK基因可轉譯

成myotonic dystrophy protein kinase，尤其是在心臟，大腦和骨骼肌細胞內發揮作用。而CNBP基因可

轉譯成Cellular nucleic acid-binding protein，主要存在於心臟和骨骼肌細胞中，它被認為是調節其他基

因活性的基因[1]。 

 

遺傳模式: 

肌肉強直症是一個體染色體顯性遺傳的疾病[1]。這表示只要帶有此突變遺傳基因就足以引起疾病症

狀。因此，當患有肌肉強直症的人繼續生孩子時，每個孩子都有50％的機會患有肌肉強直症，不論子

https://www.youtube.com/watch?v=6XOAYzfFHmE


                    
 

女是男是女。第1型肌肉強直症症表現出一種異常的遺傳模式，稱為遺傳早現(anticipation)[4]。也就

是指遺傳病傳遞給下一代時，病症發展隨著世代累積越早發病且極可能而變得更加嚴重。 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



                    
 

 

 

 

診斷與治療 

診斷: 

肌肉強直症是透過進行身體檢查來診斷的。體格檢查可以確定典型的肌肉萎縮，下顎和頸部肌肉無

力以及肌強直的存在，男性可能有額禿[4, 8]。 

 

有幾種實驗室檢查可用於闡明肌肉強直症的臨床診斷。一種稱為肌電圖（EMG）的測試涉及將一根

小針頭插入肌肉。研究了肌肉的電活動，通常顯示出強直性營養不良的特徵性模式[8]。其他實驗室

檢查可能包括肌肉活檢，可用於確定肌肉纖維是否萎縮，或進行血液檢查以確定某些肌肉的酵素濃

度是否升高[8, 9]。 

 

對肌肉強直症的確定性測試就是基因檢測。可利用血液或唾液樣本以確定是否存在突變DMPK 或

CNBP基因[4, 8, 10]。 

 

治療: 

目前尚無肌肉強直症的治療或特異性治療方法[3]。治療只在控制疾病的症狀[10]。日常體育活動似乎

有助於維持肌肉力量和耐力，並控制肌肉骨骼疼痛[8]。隨著肌肉無力的發展，手杖，牙套，助行器

和踏板車可以提供幫助[3]。 

 

還有一些藥物可以減輕與強直性營養不良有關的疼痛[3]。可以通過使用醫生開的藥物來控制疼痛。

[4] [8]與肌肉強直症症有關的心臟疾病可以透過置入心臟節律器，藥物治療和心臟功能的定期監測。

白內障可以手術切除。睾丸激素替代療法可用於治療男性不育症[11]。 

 

當前的研究集中在我們如何能夠使用基因-編輯技術或其他處理方法以消除變異蛋白堆積結塊引起

肌肉強直症的症狀。但是，這種療法尚不能用於人類[12, 13]。 

 

 

 

中醫之建議：  

彰化基督教醫院 中醫部 林廉証  醫師 

以中醫的觀點而言，肌肉強直症屬於先天的疾病，先天稟賦不足，腎精虧損，疾病久而不癒，造成氣

血不足，筋脈失養；或因情志壓力大、情志失調，氣滯血瘀則五臟功能失調。以疾病分類來說，歸類

於中醫的「痿證」，病變部位在筋脈肌肉，涉及五臟虛損—肺主皮毛，脾主肌肉，肝主筋，腎主骨，

心主血脈。當五臟有病變的時候都會涉及痿證，臟腑間也會互相影響。 

 

中醫說腎為先天之本，脾為後天之本，當先天出了問題，可以仰賴後天脾胃來調理。然而萎縮性肌強

直症實屬難治之症，不僅要從五臟六腑與十二正經切入去思考治療方式，還要從奇經八脈著手處理，



                    
 

從《奇經八脈考》一書中，得知十二正經與五臟六腑緊密相關，十二正經像是十二條主要的河流，當

河流流動時出現了淤堵不通，奇經八脈就發揮溝渠湖泊的功用，能調節十二條河流的流動情形。 

 

肌肉強直症的肌肉強直只是眾多臨床特徵的其中一個，中醫治療疾病時，看重是整體的「人」，並非

單一個症狀。既是腎精不足，當然首重補腎填精，但補腎精之前，需先判斷病人的腸胃道是否受補，

如果病人看起來臉色萎黃，時常腹瀉腹脹，食慾也不好，這樣的病人驟用補藥，也無法吸收。除此之

外，假如病人有熱象上火的情形，譬如口乾舌燥，即便喝水後仍覺口渴，這樣的時機也不適合用補

藥。又如果患者正逢感冒，咳嗽喉嚨痛，鼻水直流，這時也不建議使用補藥。 

 

肌肉強直症除了接受西醫藥物外，使用針灸經絡調理和中藥治療，也能改善病人的生活品質。病患

無法控制的肌肉收縮，可適當使用針灸瀉法，減輕局部不間斷收縮的壓力。 

 

綜合來說，罹患肌肉強直症的病人，症狀多變，有可能是早年性白內障，也有可能是心臟疾病，又或

者是智能障礙等等，伴隨著有肌肉強直，即肌肉過度收縮不易放鬆的狀態，每個症狀差得這麼遠，像

是散落的一顆顆珍珠，找不到問題源頭，要怎麼思考治療方式呢?中醫理論就像那絲線鍊子，能串起

一顆顆落下的珍珠珠子，以｢人｣為中心思想去治療。「實則瀉之，虛則補之」，過度的肌肉收縮狀態需

要使用瀉法，先天腎精虛損則使用補法，最重要是評估病患的整體狀態，調理陰陽的分佈比例，給予

合適的治療。中醫的治療不單只有使用中藥或針灸，凡是應用中醫理論的治療方式都屬之，包含調

整病人的生活起居作息與調整病人的生活態度。 

 

面對肌肉強直症，中西醫各自以不同的角度切入來治療病人的疾病，改善病人的生活品質，延緩病

情惡化的速度，對病人的身體健康和生活品質，無疑更有保障。 

 

 

肌肉強直症與粒線體： 

彰化基督教醫院 中醫部 邱重閔  醫師 

中國醫藥大學中西醫結合研究所 博士班 

在 1993 年 Vita G 等人[14]檢測 32 名 DM 患者肌肉切片, 僅有一人發現 Ragged red fiber, 但是其粒線

體酵素活性正常、電子顯微鏡下粒線體也正常。另外在 1995 年 Poulton J 等人[15]也用南方雜交法

(Southern Hybridisation)檢測了 5 名患者的肌肉切片和 35 名患者的血清, 沒發現重新排序(major 

rearrangement)的現象; 用序列分析(Sequence Analysis)也沒發現特殊的 mtDNA 型態; 僅有發現 5 名

患者肌肉切片有輕微的 mtDNA 缺失, 比較可能是疾病的後續影響而非疾病本身。因此粒線體並非此

疾病的原發因素。 

Myotronic Dystrophy Protien Kinase (DMPK) 已知是造成 DM1 異常的相關蛋白質。一些類似型(DMPK 

isoforms, eg.DMPK-A/B/C/D)與粒線體相關, 它們可能與提升粒線體抗氧化能力相關, 比如 DMPK-A

附著在粒線體外膜上, 藉由和 Hexokinase II (HK II)與 tyrosine kinase Src 共構成一個複合物, 提供粒

線體抗氧化能力, 以及減少粒線體 permeability transition pore (PTP)開啓(若開啓則會使得細胞自



                    
 

噬)[16]。DM1 患者由於 DMPK 產量減少, 可能粒線體抗氧化能力較差。人體研究上, 進行運動的

DM1 患者的粒線體 ATP synthases 活性明顯比正常人差[17]。雖然 DM1 患者運動能力下降, 但運動

仍然可能是保養良方, 最近研究指出, 針對 DM1 的老鼠發現運動不僅可以增進肌力與耐力, 延緩病

程, 也同時發現可以增加粒線體含量[18]。 

 

 

肌肉強直症之復健治療 

                               彰化基督教醫院 復健醫學部跌倒防治中心 劉鵬達 物理治療師 

強直性肌肉營養不良是一種遺傳性疾病，由於不正確或缺少遺傳信息，阻止了人體製造出建立和維

持健康肌肉所需的蛋白質，導致逐漸削弱人體的肌肉質與量，進而限制個案的肢體動作與功能。 臨

床常見症狀包括面部和遠端肌肉無力，傳導缺陷的心臟疾病，認知障礙，禿頭、白內障、疲勞、焦慮、

抑鬱等。 肌肉強直症症的特徵是肌強直(肌肉鬆弛的延遲)，以反射鎚敲打個案手掌大魚際肌時，可

發現拇指持續屈曲和內收； 另外，患者在握手期間也可能難以釋放手指，稱為握力性肌強直。 

由於肌肉無力是主要問題，因此，如何以運動減緩肌肉組織和力量喪失是臨床重要的課題。常見的

復健治療主要目標有：保持最佳健康狀態、預防/延緩併發症、最大限度地發揮功能能力、改善/維持

生活品質，有效的復健計劃更可允許個案融入社會。 

 

運動訓練 (Exercise training) 

運動訓練可改善肌肉力量和肌肉萎縮，但運動訓練要有效，就須依個案病情嚴重度進行個別化調整，

不當的運動將適得其反，個案的運動設計有以下幾個方向可參考：(1) 避免同時進行高強度、離心或

強調肌肉延長的運動，這可能會過度損害肌肉組織[19]；(2) 每週進行 2 天或以上的運動，並將運動

量分散於每天不同時段；(3) 訓練肌群應包含所有主要的肌肉（腿，臀部，腹部，背部，肩膀和手臂）。

相關運動訓練種類介紹如下 

 

肌力(抗阻力)運動 (Strengthening exercise) 

肌肉強直症患者的抗阻力訓練，建議以低強度運動為主(阻力負荷為小於一次反覆最大力量的 40％，

即< 1RM*40%)，阻力強度來源可藉助自身體重、不同阻力係數的彈力帶或簡易的瓶裝水來調整阻力

大小。低強度的阻力運動可使慢抽搐肌纖維（slow-twitch fiber）的特性最大化，這對提升肌肉耐力很

重要，且不易受到因疾病引起的的肌肉退化影響。針對患有營養不良症且病情發展較慢的族群，則

可考慮納入較高強度的運動處方。 

 

呼吸運動 (Breathing exercise) 

由於橫隔膜和其他胸部肌肉無力，個案易出現肺活量減少，呼吸無力，快速淺呼吸、吞嚥問題，（吸

入性）肺炎和阻塞性睡眠呼吸暫停綜合症等情形，增加罹患呼吸衰竭的風險。研究指出約有 14％患

者罹患嚴重限制性肺疾病，因此患者可利用圓唇式呼吸運動來減慢呼吸頻率，使更多空氣進入肺部

[20]，增強肺部工作效率、改善潮氣量與血氧飽和度。圓唇式呼吸運動步驟為(1) 通過鼻子呼吸 2 秒

鐘；(2) 縮嘴唇，好像要吹滅蛋糕上的蠟燭；(3) 非常緩慢地呼氣 4 至 6 秒鐘(吸氣與呼氣時間比約 



                    
 

1：2〜1：4)。 

 

有氧運動 (Aerobic exercise) 

有氧運動可使個案的肌肉和心肺功能最大化，並防止廢用性萎縮，若個案情況允許，應鼓勵參與。有

氧運動建議每週進行 2 小時 30 分鐘（150 分鐘）的中等強度有氧運動(中等強度是指在活動中，您仍

可進行對話的活動，例如快走，割草，騎自行車，跳舞等)，每周的運動量可分散為 30 分鐘 x 5 天= 

150 分鐘，然後在一天中再將其拆解為較小的時間， 每次 10 分鐘為佳[21]。 

 

水中運動 (Aquatic exercise) 

水中運動是一種低衝擊性運動，利用水的物理特性提升訓練效果。浮力可減輕肢體重量與關節壓力，

降低活動中的能量消耗；阻力則加強運動的困難度，可達強化肌力目的。水中運動治療已被證明有

助於改善行動不便兒童的功能性活動。 

 

平衡與步態訓練(Balance & Gait training) 

平衡和步態障礙是肌肉強直症常見的功能障礙之一。發病初期患者尚能維持自主步行功能，隨著病

情進展將逐漸限制步行距離和速度，增加意外跌倒機會，嚴重者導致社交困難，也使多數個案降低

活動的意願。因此，個案可接受復健治療人員教導轉移位技巧，訓練靜態和動態平衡能力(如平衡板

訓練、障礙物跨越等)，以增加行走的穩定度及安全性[22]。 

 

矯具 (Orthoses) 

下肢無力或垂足會影響個案安全行走的能力，尤其個案在步態擺動時期，因腳踝背屈肌無力，導致

腳抬不高(垂足)，容易出現步距減小或不對稱情形。此時，個案常以跨步模式(過度抬高膝蓋)來代償

踝關節無法背屈的障礙，因而消耗過多能量並增加行走的不安全性。踝足矯具的使用可幫助改善垂

足現象，個案穿戴與選配踝足矯具的重點如下，(1) 矯具應使用較輕材質，以減少下肢行走負擔；(2) 

個案常有手無力和手功能下降情形，需考慮較好穿脫的矯具；(3) 個案肌肉萎縮併脂肪層較薄，需避

免骨突處的壓力過大並減少磨擦機會。 

 

功能性電刺激器 (Functional electrical stimulation) 

功能性電刺激是一種安全及有效改善肌肉功能的方式。研究發現個案進行為期 15 天的功能性電刺激

器合併腳踏車訓練（每週一次，為期 5 天，每天 30 分鐘）較對照組(僅接受常規抗阻力和有氧訓練)，

電刺激組個案的小腿肌耐力明顯改善[23]。現行市售電刺激器已有多功模式(按摩、肌力強化與疼痛

改善)，因此，個案可自行於居家訓練與治療，必要時可向您的醫師或復健治療師諮詢。  

 

復健機器人-外骨骼裝置 (Exoskeletal device) 

隨著科技進步，復健機器人設備已於臨床上被廣泛的使用於改善個案的運動功能，機器人輔助步態

訓練藉由任務導向的高重複運動模式，誘導肢體運動學習，可提高肌肉力量和減緩神經肌肉退化。

研究結果發現，個案接受為期兩個月的常規復健治療結合下肢步態復健機器人（外骨骼 Ekso-GT 系

統）訓練，個案的平衡、步行和下肢肌肉力量皆有顯著改善[24]。 



                    
 

 

輔助器具 (Assistive Devices) 

強直性肌營養不良的個案因肌無力、視力下降，適時的輔具使用如拐杖，助行器，輪椅可確保行的安

全並增加獨立自主性。 其它日常生活輔具，例如握筆器、彎柄湯匙刀叉、長柄海綿刷，衣服穿扣器

等，可讓個案於書寫、用餐、沐浴和穿衣變得更容易，並使在照顧自己方面更加獨立，增加自信心。

居家環境安全注意重點則包含：減少高低差、浴室裝設扶手，增設夜間照明，必要時可會同復健專業

治療人員進行居家環境評估與改造，以降低跌倒風險與提高生活便利性。 

 

疲勞 (Fatigue)  

個案疲勞的發生頻率(>50%)高於其他神經肌肉疾病，疲勞的頻率和嚴重程度會隨時間增加，疲勞通

常與白天過度嗜睡或睡眠障礙有關，這不僅干擾他們的情緒，社交和日常生活，也對生活質量和安

全性產生負面影響[25]。個案的疲勞感，可透過節能策略(如使用助行輔具、踝足矯具)及有氧運動來

改善。 

 

跌倒 (Falls) 

平衡障礙和下肢無力是最常見的跌倒原因，國外研究調查顯示約有 30%個案半年內曾發生跌倒，11%

曾發生骨折；一年內跌倒經驗者則高達 72％，骨折 17％。男性和女性跌倒的風險比沒有顯著差異，

但女性跌倒的骨折率較高[26]。因此，個案應定期與及早評估(如骨質密度、身體組成分析、平衡與步

態功能等)及介入改善，以降低意外跌倒風險。 

 

結論 (Conclusion) 

肌肉強直症是一種多系統疾病，需跨專業、多團隊的照護模式介入，有效的復健治療計劃應包含適

當與規律的運動、輔具的使用、跌倒的預防、個案與家屬的心理支持，以協助維持個案的生活品質，

提高個案的社會參與。 
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