
 

 

初生嬰兒代謝病篩查計劃 

資料小冊子系列 (二) 
 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

戊二酸血症 I 型 
Glutaric Acidaemia Type I 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

關於初生嬰兒代謝病篩查計劃的一般查詢，可致電以下服務熱線： 

衞生署醫學遺傳服務︰2361 9979 
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甚麼是戊二酸血症Ｉ型?  

戊二酸血症Ｉ型是屬於一種罕見但可以治療的有機酸代謝障礙，患者不能

適當地處理構成蛋白質的基本單元 – 氨基酸。  

我們進食時，食物中的蛋白質會被分解成氨基酸；而當過飢或在應激狀態

下，體內儲存的蛋白質亦會被分解成氨基酸。氨基酸其後會由名為酶的特

定化學物質分解以作身體之用，不同的酶分解特定不同的氨基酸。 

戊二酸血症Ｉ型的病因是缺乏「戊二酰輔酶 A 脫氫酶」。此酶負責分解三

種氨基酸，包括離氨酸，羥離氨酸及色氨酸。當身體不能運用這三種氨基

酸時，有害物質包括戊二酸會於體內積存，引致健康問題。 

 

 

 



戊二酸血症Ｉ型是怎樣遺傳？ 

每個人都有一對基因，由父母各自遺傳一條，基因指導身體製造所需的酶。 

戊二酸血症Ｉ型是經常染色體隱性遺傳的疾病。只有當嬰兒從父及母同時

遺傳兩個戊二酸血症Ｉ型的異常基因時，其身體所製造的酶便不能發揮正

常功能，甚至乎身體完全不能製造所需的酶。 

 

 

戊二酸血症Ｉ型怎樣影響我們的健康？ 

患有戊二酸血症Ｉ型的嬰兒出世時一般身體健康，但普遍有頭圍偏大的情

況。 

患者通常會在兩個月至四歲時出現病徵，甚至出現急性代謝危機。急性代

謝危機是指患者因為代謝障礙，而導致病情在短時間內變得危重。感染、

發燒、胃部不適或長時間沒有進食，都會容易誘發急性代謝危機。若沒有

及時接受治療，患者可能會惡化至抽搐、昏迷，甚至危及生命。 



戊二酸血症Ｉ型的徵狀 

 食慾不振、噁心、嘔吐、生長緩慢 

 煩躁不安、嗜睡、精神不振、軟弱無力 

 肌肉痙攣、姿勢和動作異常 

 身體協調和平衡差、發展遲緩 

 硬腦膜下出血或視網膜出血 

 身體冰冷、呼吸困難、抽搐、昏迷 

徵狀因人而異，有些孩子病情輕微，甚至到成年還沒有徵狀；有些從沒有

出現過急性代謝危機的患者也可能會有腦部受損和智力障礙。 

 

治療戊二酸血症Ｉ型有甚麼方法？ 

若能盡早接受治療，患有戊二酸血症Ｉ型的嬰兒可顯著受益，同樣可以過

得健康活潑。 

戊二酸血症Ｉ型的患者需要接受飲食治療和服用補充劑。重要的是要定時

進食，避免過長時間禁食，這樣可促進正常生長發育，同時減少有害物質

於體內積存。有些病人同時需要服用藥物。 

患有戊二酸血症Ｉ型的嬰兒於沒有任何徵狀期間亦需往代謝科兒科醫生進

行定期覆診。預先與你的醫生和營養師編製一個特別的照顧方案，於生病

或食慾不振時採用，可有助預防急性代謝危機。 

我應該在什麼時候尋求即時協助？我該怎樣處理？ 

若你憂慮你的嬰兒有不適，請務必遵從醫生建議，立即安排嬰兒到鄰近

的急症室，並帶同您所獲得有關戊二酸血症Ｉ型的藥物、特別配方奶粉

和任何資料（包括此單張）前往醫院。 
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