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根據健保局統計，台灣目前僅約 400 多位患者確診為結節硬化症；中山醫

學大學附設醫院兒童科部主治醫師蔡政道醫師表示，結節硬化症是一種罕見的

顯性遺傳疾病，患者因體內抑制腫瘤的機制突變，導致體內器官持續生長非惡性

的結節腫瘤，進而讓各器官機能受損，並影響患者精神及行為表現。 

蔡醫師說明，其中約 10% 的結節性硬化症病人會伴隨發生腦室管膜下巨細

胞星狀瘤，引起嘔吐、頭痛等症狀，或行為、情緒上的改變， 嚴重者可能因急

性水腦症而造成猝死，另有 90%患者有不定時的癲癇發作。孩童時期常見三大徵

狀為癲癇、白斑及血管纖維瘤，是父母初期觀察指標，經深入診斷即可確定是否

為結節硬化症。 

社團法人台灣結節硬化症協會理事長施逸民說明，因三分之二的結節硬化

症患者與異色瓢蟲同為自體基因突變，所以每位患者身上結節的形狀、位置、數

量、大小皆不同，我們把結節硬化症的家庭結合起來，稱為「瓢蟲家族」，藉由

凝聚彼此的力量，相互支持、鼓勵，並分享各式資源。  

台北醫學大學醫學院黃朝慶院長指出，不同於其他疾病單一且明顯的特徵，

結節硬化症患者體內各器官可能形成許多非惡性腫瘤，包括腦、視網膜、皮膚、

心血管、腎臟及呼吸系統，由於受影響的器官甚多，患者表現出的徵狀相當複雜

且多變。過去治療結節硬化症的方式是針對病患不同症狀給予治療，僅能治標不



治本。新式口服標靶藥物 mTOR 抑制劑，經臨床試驗指出可抑制腫瘤細胞生長，

有助縮小腦部、腎臟、肺臟之腫瘤，從根本改善瓢蟲家族生活品質，為瓢蟲家族

帶來一絲曙光！ 

黃院長說明，目前發現口服標靶藥物 mTOR 抑制劑可能對於癲癇具有改善

效果，但一切正在進行研究中，尚無確切數據證實，但此觀點無疑對於醫界及瓢

蟲家族又是一道新希望。  

黃院長表示，若臨床醫師在診斷病人特別是小孩患有結節性硬化症時，能有

系統及前瞻性作腦部（小孩及成人）、腎臟(小孩及成人）及肺部（成人）的定期

掃描，必能大大地減少產生大腫瘤的併發症，且可在腫瘤逐漸變大尚未有症狀時

提早治療，必可提高病人的生活品質。  

施逸民說明，結節硬化症協會是一群由瓢蟲家族及家屬們自發性組織而成

的病友團體，多年來持續積極地耕耘，將遍佈在台灣各個角落的瓢蟲家族串聯起

來，希望能結合更多的力量來照顧弱勢族群，讓所有瓢蟲家族及家屬們藉由聯誼

會所舉辦的活動，彼此相互關懷、交換經驗、分享過去未曾表達的內心感受，並

從中獲得更多的相關資訊，讓瓢蟲家族不再感到孤獨， 在此邀請您協助與支持，

我們需要各界的幫忙。 

結節硬化症協會「起飛了！瓢蟲家族－結節家庭健康生活服務計畫」，除了

幫助大家認識結節硬化症，也提供或協助尋找各種資源，如：經費、醫療、特殊

教育、就學、就業輔導、病友福利、身心障礙者之各項補助等，進而幫助瓢蟲家

族提升生活品質。 


