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第一型神經纖維瘤 (Neurofibromatosis 1, NF1)，是一種由於遺傳
或自身基因突變而造成體內神經纖維蛋白功能失常的罕見疾病，在
新生兒的發生率約為三千分之一1

神經纖維蛋白功能異常會導致細胞過度
生長與分裂，並可能造成腫瘤的生成1

來自本身
基因突變1

約 50%
來自父母的
顯性遺傳1

約 50%

什麼是第一型神經纖維瘤 NF1？什麼是第一型神經纖維瘤 NF1？
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NF1 常見症狀NF1 常見症狀
NF1 的症狀可能隨著年齡增長，而有不同的表現，
且症狀也可能因人而異1

皮膚出現類似咖啡牛奶顏色的
色素沉澱，容易與胎記混淆

咖啡牛奶斑1

進入靑春期時可能會出現雀斑狀
小色素斑點

腋下 / 鼠蹊部雀斑1

病人在皮膚、皮下、或內臟出現大小
不一的纖維瘤硬塊；可能伴隨疼痛

神經纖維瘤 / 叢狀神經纖維瘤1

可能影響骨骼發育，造成脊椎側彎、
身高較矮小等狀況

骨骼發育異常1
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位在視神經上的腫瘤，可能造
成視力減低或眼球凸出

視神經膠質瘤1

病童可能會因為注意力不集中或
自閉症傾向，影響到學習能力

學習困難3

出現在黑眼珠 (虹膜) 上的淡褐色
結節狀小腫瘤，通常不影響視力

Lisch 結節1

可能會合併有高血壓

高血壓4

少數 (約 6~7%) 病童可能出現
癲癇症狀

癲癇3
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父親或母親 不是 NF1 病友：
下列 7 個條件，符合 2 個以上
父親或母親 不是 NF1 病友：
下列 7 個條件，符合 2 個以上

最大直徑：孩童 > 5 mm；靑春期後 > 15 mm

醫療團隊會藉由症狀與家族史來進行診斷，若符合以下條件，
且經由醫師評估確認後，才會確診為 NF15

皮膚上出現 6 個以上咖啡牛奶斑

腋下或鼠蹊腹股溝部出現雀斑狀
小色素斑點

2 個以上神經纖維瘤 或
1 個叢狀神經纖維瘤

如何診斷 NF1？如何診斷 NF1？
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父親或母親 是 NF1 病友：
下列 7 個條件，符合 1 個以上
父親或母親 是 NF1 病友：
下列 7 個條件，符合 1 個以上

具有視神經
膠質瘤

特定部位的
骨骼病變

眼睛有 2 個以
上 Lisch 結節

具有 NF1 突變
基因
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纖維瘤

由於 NF1 是種症狀複雜、影響全身的疾病；因此針對不同症狀
表現，會需要多種治療方式3

•涵蓋皮膚神經纖維瘤、叢狀神經纖維瘤、視神經
膠質瘤甚至惡性腫瘤

•依腫瘤位置、型態，需考慮不同治療方式，如：
手術或藥物治療

神經學、認知功能異常
•病童可能會出現癲癇、周邊神經症狀或語言、

過動、學習障礙

•治療方式包含藥物、行為治療…等

NF1 的治療方式NF1 的治療方式
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高血壓
•血壓建議控制在 140/90 mmHg 以下 

•需要時除了定期檢查也需搭配藥物治療

骨骼病變
•評估骨骼發育狀況，可能需要手術治療

心理治療
•有些病童可能因容貌、人際互動等因素，

需要專業諮商介入

每個人適合的治療方式，可能都不太一樣，
建議與醫療團隊討論合適的治療方式 !
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生長型態

難以預測

叢狀神經纖維瘤是一種較大且交纏在神經上生長的腫瘤，通常主要
以手術方式切除，叢狀神經纖維瘤生長型態難以預測，甚至有時會
突然快速生長3

此外，叢狀神經纖維瘤經常包覆在神經或重要器官附近，也可能會
伴隨血管增生，導致手術處理更加困難3

叢狀神經纖維瘤的治療

如果不適合手術切除時，醫師可能會評估使
用口服藥物作為治療6
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即便皮膚神經纖維瘤與牛奶斑並不會造成實質健康傷害，但有時因
為腫瘤生長位置，因此影響到外觀。此時，可以考慮藉由化妝修飾、
手術或雷射除斑處理3

皮膚神經纖維瘤與牛奶斑的治療

由於視神經膠質瘤會造成視力模糊、減低或視野受損等情況；必要
時醫師會評估使用化學治療來縮小腫瘤3

視神經膠質瘤的治療
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少數孩童可能會合併出現癲癇，經醫師評估後可能會開立相關藥物
作為治療。若發生脊椎壓迫情形，必要時需緊急手術處理，因此建
議幫小朋友安排定期神經學檢查，並且觀察病童是否常有失去知覺、
頭痛等症狀3

神經學相關治療

NF1 孩童可能會有注意力不足與過動症傾向，加上外觀變化，造成
心理壓力並影響到學習能力、人際關係處理；此部分需要家長與老
師們一同支持，加上醫療團隊評估後，搭配藥物、復健治療、心理
諮商等，協助孩童改善3

認知功能與心理治療
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因為神經纖維瘤可能造成血管狹窄，影響到輸送至心臟或腎臟的血
流。建議病童定期量測血壓，並控制在 140/90 mmHg 以下，以保
護血管、心臟與腎臟；若出現高血壓的情形，需由醫師開立降血壓藥3

高血壓的治療

建議 NF1 孩童定期安排骨骼檢查；此外，醫療團隊會評估病變位置
與程度、是否壓迫脊椎，來決定能否以手術矯正3

骨骼病變的治療
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NF1 的症狀型態多樣，會影響到身體不同器官，因此需要不同
科別的醫療團隊一起協助治療

負責血液疾病、良性或惡性腫瘤的診斷與治
療，若叢狀神經纖維瘤轉變為惡性腫瘤時，
會需要血液腫瘤科醫師評估及規劃治療方式

小兒血腫科醫師3

負責確認神經系統狀態，如果有以下症狀
建議可以吿知醫師

小兒神經科 / 神經內科醫師3

•頭痛、感覺異常、失去知覺、癲癇、抽搐
•過動、注意力不集中、學習障礙

治療團隊治療團隊

負責基因檢測的諮詢；如有進行相關檢測，
遺傳科醫師會向您說明檢測結果、其他家
族成員帶有 NF1 的機率…等；透過這些資
訊也能協助 NF1 相關治療規劃與家庭計畫
諮詢

遺傳科醫師8
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因為各醫療院所的科別與分工皆有所差異，建議若孩童有
反應、或您有觀察到任何症狀或行為變化，都可以吿知醫
療團隊中的任何成員，以協助診斷與治療

負責評估視力狀況、安排視力檢查與治療，
如果出現眼睛相關的症狀，都可以吿知眼科
醫師

眼科醫師3

依照開刀部位又可以細分成不同專科醫師，
如：整形外科、神經外科、小兒外科…等，
關於手術的事項可以向外科醫師諮詢

外科醫師3

協助處理孩童因疾病產生心理或情緒症狀，
幫助改善過動、注意力不集中與學習障礙等
情形

精神科醫師 / 臨床心理師3

因為疾病可能會影響運動能力、語言、認
知功能等層面，孩童可能需要轉介早療或
復健，這時就需要各種治療師介入協助

職能 / 物理 / 語言治療師2

小提醒
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NF1 的症狀，可能隨著年齡而有所不同，以下表格提供不同階段，
父母可以協助留意的症狀，並定期回診檢查評估2

年紀 ( 歲 )

視神經膠質瘤
( 眼球凸出、斜視、
視力減退 )

骨骼病變

學習障礙

神經纖維瘤的變化
( 包含叢狀神經纖維瘤 )

惡性腫瘤

( 脊椎側彎、長短腳 )

高血壓
>140/90 mmHg

0-2 2-6 6-16 16 ↑

自我照護與監測自我照護與監測
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腫瘤硬化 腫瘤突然變大 持續疼痛 1 個月
以上，並影響睡眠

•位置 •表現 •大小 •軟硬度
留意皮膚斑塊、神經纖維瘤的9：

皮膚症狀

•斜視、視力模糊、減退
•眼球凸出

定期安排視力檢查，出現以下症狀
須吿知醫師9：

眼部症狀

•癲癇、抽搐
•頭痛、感覺異常、失去知覺

定期安排神經檢查，出現以下症狀
須盡快吿知醫師9：

神經症狀

建議將血壓控制在 140/90 mmHg9

以下

高血壓

定期安排骨骼檢查，留意是否有脊
椎側彎、長短腳狀況，可能需要搭
配 X 光等影像檢查9

骨骼症狀

雖然比例不高，但叢狀神經纖維瘤有惡化的可能性 (多數發生在成年
後)，以下是需特別注意的症狀，若有出現建議盡快吿知醫師10

惡性腫瘤的症狀？

突然出現
無力、四肢麻木 無法控制膀胱 吞嚥或呼吸困難
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因為 NF1 的疾病的特性，孩童的心理與生理層面都有可能改變，
需要家人與周遭親友的理解跟照顧2

NF1 孩童的下列功能可能被疾病影響2

視力

執行功能

語言發展

專注力

活動能力

社交能力

包含情緒管理、記憶力、自律能力、時間管理，因此有些
家長發現孩子可能易怒、難以聽從指令、較缺乏問題解決
能力…等狀況2

NF1 對生活的影響NF1 對生活的影響
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每個孩子需要的早療項目，可能都不太一樣，
建議可以先與兒科醫師討論並評估

絕大多數的 NF1 孩童在智能方面與一般人無異，但是可能因為疾病
產生執行功能障礙，造成注意力不集中、閱讀或表達能力不佳…等
情形，進而導致學習上的困難2

「早療」全名稱做「早期治療」，適用對象為學齡前的孩童，可以協
助改善 NF1 孩童的執行功能障礙2

語言治療 職能治療 物理治療 行為治療

有 6 個 具有過動症2 有 5 個 面臨閱讀、
拼寫等困難2

每 10 個 NF1 孩童中

早療的範疇包含以下2：

學齡前孩童 — 早療的重要性學齡前孩童 — 早療的重要性



18

一開始可以先吿知孩子簡單的資訊，如：
疾病名稱、近期身體 / 外表會如何變化；
隨年紀增長再逐漸吿知 NF1 長期的影響

與孩子討論疾病，不是容易的事情；可以在父母自身狀態調適好
後，以及等到孩子可以理解的年紀時，再一起討論疾病11

鼓勵孩子發問並表達情緒，不要排斥讓孩
子主導對話，也盡量與孩子分享大人自己
的心情

讓孩子知道，有人陪他一同面對疾病與接
受治療

循序漸進循序漸進

開放心態開放心態

支持陪伴支持陪伴

1 32

與孩子討論 NF1與孩子討論 NF1
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•孩童的學習狀況，需要老師較多的耐心與回應
•留意孩童日常狀況
•允許的狀況下，視孩童的需求，彈性調整敎學，如：

休息時間、給予指令或示範方式
•親師間需要定期回饋與溝通

進入學齡階段的孩童，就學時需要家長與老師合作，來協助孩童
適應校園生活和克服學習困難2

台灣神經纖維瘤協會—
給家長與老師衛敎資訊

事先讓老師知道：

參閱以下網站，了解更多孩童就學上的注意事項

身為家長的我們，可以做到以下兩部分2

1

•提醒孩童尊重並遵守班級規範
•確認做好上學準備，如：帶齊課本與作業
•合作改善孩童的行為表現
•老師需要指導 / 照顧班上每一位孩童
•尊重老師並理解達成某些要求可能會有難處

理解並配合老師：2

陽光社會福利基金會 —
就學輔導

學齡孩童 — 親師溝通的重要性學齡孩童 — 親師溝通的重要性
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因為疾病的關係，學齡階段的 NF1 孩童可能會面臨以下情形2：

遇到這些情形時，父母的同理與理解對孩子來說非常重要；當孩子
有情緒或抱怨時，父母可以嘗試以下方法2：

專心傾聽 專注聽完孩子的抒發與抱怨

協助釐淸不舒服的感覺，如：因為沒有人一起玩，
所以感到傷心

肯定孩子的心情，但盡量不要隨著孩子的負面情緒
波動或責備

定義情緒

溫柔而堅定

難以融入群體

無法交友

溝通困難

遭遇霸凌

感到孤單

感到憂慮或焦慮

接住孩子的情緒接住孩子的情緒
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支持資源支持資源
身為 NF1 孩童的家長，建議先將自己的心情照顧好，需要時可以
向外尋求支援，才能有更多心力陪伴孩子面對疾病

照顧 NF1 孩子，日常生活有些事項可以留意12：
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避免油炸食物

減少過度曝曬 建議避免長時間在強烈日曬下活動

建議維持健康飮食習慣，減少食用油炸食物

促進生長的藥物對病情與症狀較無幫助，建議避免因孩童身高
疑慮而服用相關藥物，若有相關問題請與您的主治醫師或小兒
內分泌科醫師討論

因為皮膚傷口癒合的過程，可能促使纖維瘤再度生長

避免服用
生長藥物

避免非必要手術

由於 NF1 症狀類型多樣，建議定期由醫療團隊安排檢查，若有
出現症狀變化，也都可以吿知醫療人員定期回診

生活注意事項生活注意事項
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