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1. 罕見疾病教學及研究會議 

 

2. 罕病介紹 

◎ ICD-10-CM 診斷代碼：I27.0  Primary Pulmonary Hypertension(PPH) 原發性肺動脈高壓  ◎ 

 

疾病機轉 / 臨床表現 

   原發性肺動脈高壓（PPH）是一種罕見疾病，其特徵是在沒有繼發性原因的情況下肺動脈壓升

高。前毛細血管肺動脈受內側肥大，內膜纖維化，微血栓形成和叢狀病變的影響。大多數患者會出

現呼吸困難或右心衰竭的症狀。超聲心動圖是篩查疑似肺動脈高壓的最佳非侵入性檢查。在家族性

和散發性 PPH 患者中發現骨形態發生蛋白受體 2 基因編碼區的突變可能不僅有助於闡明發病機

制，而且有助於指導未來的治療選擇。沒有治療，在大多數情況下，這種疾病進展為右心衰竭和死

亡。目前的療法如依前列醇，疾病的進展減慢，但沒有停止。許多有前景的新治療選擇，包括前列

環素類似物，內皮素-1 受體拮抗劑和磷酸二酯酶抑製劑，可改善臨床功能和血液動力學測量，並

可延長生存期。              123                                                                         

流行病學 

    此一疾病不分性別、種族或年齡大小均有可能發生，發生率約 1~2/1,000,000，但以年輕女性

(20-40 歲)的發生率較高，死亡原因大多為幼心衰竭或相關的併發症。 

基因醫學 

    發病機制尚未完全了解，但最近的研究揭示了許多可能的候選修飾基因。                                                                                                                                                                                           

 遺傳類型 

    此病之遺傳模式仍不明確，目前研究發現，少數患者在位於第 2 號染色體上的 BMPR II(Bone 

Morphogenetict Proein Receptor II)基因有突變，但此基因具有不完全外顯性(Inocomplete 

Penetrance)，所以具有此突變也未必會致病，應該還有其他因素，如環境因子等影響，需要更進一

步的研究。     

 【 以上罕病介紹內容摘錄自 National Institutes of Health 】 

日期 時間 講      題 講者 主持人 地點 

11月 2日 2:00-3:00PM   
進行性神經性腓骨萎縮症 

羅敏智 醫師 劉青山  

副院長 
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影音介紹：https://www.youtube.com/watch?v=SYEr4MWaVrY  

 

3.彰化基督教院諮詢顧問醫師： 

心臟血管內科 – 張永明、夏建勳、李卓翰 

 

4.遺傳診斷現況與發展：                                                                                                

彰化基督教醫院  基因醫學部 研究員/學術副主任   馬國欽 博士 

原發性肺動脈高壓(Primary pulmonary hypertension，PPH，或稱Idiopathic pulmonary arterial 

hypertension，IPAH)是一種發病原因不明、並可排除由潛在疾病或其他因素(如:毒物、藥物、寄生

蟲)所引起的肺部血管性疾病，主要特徵為肺動脈出現高血壓，初期症狀為慢性疲勞、倦怠、運動

費力等，隨著病程發展，患者心肺負荷逐漸加重，會出現心絞痛、心衰竭症狀，甚至死亡。所謂的

肺動脈高壓定義為休息時右心導管測量平均肺動脈壓高於25 mmHg(一般正常之肺動脈壓約18-25 

mmHg)。PPH可發生在任何年齡層及族群，但根據統計，患病機率成年人高於孩童，且好發於女性，

尤其是生育年齡的婦女，在台灣，整體發生率約為百萬分之1~2。 

大多數PPH個案都為散發型(Sporadic)，僅約6%為家族性，遺傳方式為體染色體顯性遺傳，但

具不完全外顯性(Incomplete penetrance)，相關缺陷基因主要為位於第二對染色體上的BMPR2(Cogan 

et al., 2005)，約有25%及75%的散發型及家族性個案分別被檢測出具有BMPR2基因異常(Soubrier et 

al., 2013)，另外約有5%具有家族遺傳性肺動脈高壓個案與ACVRL1、ENG、SMAD9、CAV1、KCNK3

等基因有關(表一)，這些基因參與內皮細胞增生、血管增長及血管收縮/放鬆功能，若基因產生缺陷

不只造成血管阻力增加，也加速不正常的血管重塑，因而可導致肺動脈血壓升高(Galiè N et al., 

2016)，而 ENG與 ACVRL1基因則已知與遺傳性出血性血管擴張症 (Hereditary hemorrhagic 

telangiectasia，HHT)也有關係。 

基因檢測可用於PPH的遺傳診斷，檢測策略多先採用傳統Sanger定序針對BMPR2基因的外顯子

(Exone)及外顯子與內含子交界(Exon-intron boundaries)序列進行分析，因有研究報導，部分PPH個

案是由於BMPR2基因發生大片段重組所導致(Cogan et al., 2005)，因此若Sanger定序無發現異常，則

需再進行基因片段缺失/擴增檢測及RNA分析，若結果仍無異常，則建議接續對ACVRL1與ENG進行

全基因定序及基因片段缺失/擴增檢測，若結果仍無異常，則可考慮對其他基因(SMAD9、CAV1、

KCNK3)進行分析。此外，若考量遺傳檢測的全面性與便利性，現階段亦可利用次世代定序技術針

對多基因組合(Multiple gene panel)進行分析，亦或是直接進行外顯子體(Exome)、甚至全基因體

(Genome)分析。 
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表一、原發性肺動脈高壓(Primary pulmonary hypertension，PPH)的疾病分型、相關基因及遺傳模式。 

疾病分型 基因 染色體位置 遺傳模式 

PPH1 BMPR2 2q33.1q33.2 體染色體顯性 

PPH2 SMAD9 13q13.3 體染色體顯性 

PPH3 CAV1  7q31.2 體染色體顯性 

PPH4 KCNK3 2p23.3 體染色體顯性 

HHT1* ENG  9q34.11 體染色體顯性 

HHT2* ACVRL1 12q13.13 體染色體顯性 

*PPH 可能與遺傳性出血性血管擴張症(Hereditary hemorrhagic telangiectasia，HHT)有關。 

 

5.復健治療之建議：                                                                                                                              

                                                                    彰化基督教醫院 物理治療師  賴佐君                                                             

罕病_肺動脈高壓的物理治療_運動治療                  

    肺動脈高壓的症狀開始為慢性疲勞、沮喪、倦怠感、運動後呼吸困難或持續性氣喘等，隨著病

程發展會出現呼吸困難、胸痛、乾咳、暈眩、昏厥、下肢腫脹、心悸、心絞痛等，當心臟負荷越來

重，會出現心肺衰竭症狀。 

    一般來說如同心血管疾患可進行溫和的運動，使體內釋放二氧化碳等化學物質，讓身體放鬆、

血管舒張，也藉此維持肌肉張力。而運動過度會增加肺部壓力與心臟負擔。      

 1. 輕微的重量訓練可從 600CC 水瓶開始訓練，每個項目重複做 10~15 次，再慢慢往上加，不要

過份使勁，否則會造成心跳快速下降而昏倒。 

 2. 輕度或中度的有氧運動，建議一個星期 3 次騎腳踏車，每次 20 分鐘，慢慢依自己的肌耐力，

調整次數與時間。若是長期久坐者，可嘗試起身走路，調整自己的呼吸到緩慢而深沈。游泳時要攜

帶游泳圈或浮板，建議將划水進行手部運動的上半身和踢水伸展腿部肌肉群的下半身分開。 

    運動計畫開始後，盡量維持規律持續的運動習慣如：短距離走路、伸展操、下廚或清理房子可

例行的最好，但不要過度勞累，如果感到暈眩、胸部不適、心悸等，應該立刻停止運動。 

 

6.營養團隊之建議： 

                                                       彰化基督教醫院 血管醫學防治中心  蔡玲貞  主任  

                                                       彰化基督教醫院 血管醫學防治中心  麥庭瑜 營養師 



 原發性肺動脈高壓目前致病機轉尚不清楚，但生理變化包括血管壁收縮、血管內皮細胞增生、

血管栓塞等病變，進而造成肺小動脈血流受阻、肺動脈壓力上升與肺血管阻力上升，導致右心室壓

力過大，最終右心室肥大與衰竭，所以良好的飲食是有助於維持正常心臟功能。首要的飲食建議為

均衡攝取六大類食物，包括全榖根莖類、乳品類、蔬菜類、水果類、豆魚蛋肉類、油脂與堅果種子

類，並維持理想體重，理想體重計算方法=22x 身高(公尺) x 身高(公尺)，例如身高 160 公分換算成

1.6 公尺，理想體重為 22x1.6x1.6=56.32(公斤)。建議患者可定時量測體重，若短期體重急速增加時，

可能有水腫狀況發生，提醒應提早回診觀察。當組織內水分增加時，應避免鹽分過高食品，例如醃

製品、罐頭、果乾、蜜餞、海帶、紫菜、雞精、麵線、餅乾、運動飲料等，含鈉量高的調味品，包

括鹽、醬油、味精、蕃茄醬等，購買時應特別注意營養標示之鈉含量。可使用以鉀代替納的低鈉鹽

或低鈉醬油，可諮詢營養師使用量。烹煮時可多使用天然水果酸增加風味，例如蘋果、百香果、檸

檬、番茄、鳳梨等，也可使用香菜、香菇、洋蔥、九層塔等味道較強烈的蔬菜提味，其他還包括中

藥材、烹煮方式(蒸、烤)。針對心衰竭之飲食，心衰竭容易導致呼吸急促，而影響進食、吞嚥困難，

飲食建議以軟質、流質為主，避免堅硬、細碎之食品，應細嚼慢嚥、少量多餐，避免食用容易脹氣

之食品，例如豆製品。避免服用與藥物有交互作用的維生素或中藥，一定諮詢藥師。建議每日監測

血壓，並記錄下來，早期發現早期治療。 

表一、食鹽與各類調味品鈉含量的換算表 

一茶匙食鹽=6 公克食鹽 

(2400 毫克鈉) 

=2 又 2/5 湯匙醬油、 

=6 茶匙味精 

=6 茶匙烏醋 

=15 茶匙番茄醬 

一公克鹽(400 毫克鈉) =6 毫升醬油(1 又 1/5 茶匙醬油) 

=3 公克味精(1 茶匙味精) 

=5 毫升烏醋(1 茶匙烏醋) 

=12 毫升番茄醬(2 又 1/2 茶匙番茄醬) 
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7.中醫之建議：  

                                                                   彰化基督教醫院 中醫部 邱重閔  醫師 

     原發性肺動脈高壓症狀為喘、胸悶、心悸等, 均是一系列心肺功能障礙。常見的心肺功能障礙

在中醫辨證上可能有不同證型, 如動脈硬化性心臟病常是血瘀寒凝留飲, 用藥上著重活血化瘀對抗

血瘀(西醫也可能使用抗凝血劑)、溫陽散寒對抗寒凝(西醫可能使用毛地黃), 以及利水化痰對抗留

飲(西醫可能使用利尿劑)。原發性肺動脈高壓在目前文獻上最常見證型為大氣下陷, 即為嚴重氣虛



至下陷的程度, 一般平穩期的治療上會使用大量黃耆; 其次是血瘀證, 即用藥上會配合活血化瘀藥

等等; 其他還有心氣虛、肺氣虛、肺氣虛等等證型[1]。另外, 也有醫者提出個人醫療經驗, 除了一

樣治療上會處理心肺, 同時還兼調治肝脾(即消化系統與自律神經系統)[2]。網路上也有中國大陸中

醫師提出急性期的治療經驗, 三例皆以溫陽利水為急性期治療主軸, 並貫穿住院期間之治療策略

[3]。總之, 以上文獻雖不足顯示明確特定的治療策略, 但急性期與慢性期治療原則明顯不同, 急性

期以補氣、強心、利水、活血等為主軸, 慢性期常兼治消化系統(脾)與自律神經系統(肝), 臨床上必

須詳細觀察診斷治療。 
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