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 2.診斷和治療 

 2.1如何診斷該病 
一般從以下幾步進行：

 臨床懷疑：  只有發作至少3次以上時才有可能考慮該病。應重視關於種族背景、類似症狀的親屬或腎功能不全的詳細病史。 
還應當要求父母對既往發病情況進行詳細的描述。

 隨診：  對於懷疑有FMF的病童在確定診斷之前應進行密切的追蹤。在追蹤期間，應盡可能在發作期進行全面的體格檢查和血液檢查
以發現是否存在炎症。一般來講，在發作期這些檢查為陽性，而在發作消退後則恢復到正常或接近正常。用於發作期診斷FMF的分類標
準有助於大家認識FMF。由於種種原因，醫生常常不能見到病童的發作情況。所以應該要求父母寫日記描述在發作期間發生的事情。父
母也可以在當地的化驗室進行血液檢查。

 對秋水仙素治療的反應：  通過臨床和實驗室檢查結果高度懷疑FMF的兒童要接受大約6個月的秋水仙素治療，以評價對治療的反應
。如果病童有FMF，那麼發作的次數、嚴重程度和持續時間會完全消失或下降。  
只有完成上述步驟後，才能接受FMF這一診斷，並終生使用秋水仙素。  由於FMF影響身體多個系統，因此需要各科專家參與診斷
和追蹤該病。通常包括普通兒科醫生、兒科或成人（他們也看兒科病人）風濕病醫生、腎臟病醫生以及胃腸病醫生。    遺傳分析： 
近兩年來，對病人進行遺傳分析可以確定與發生FMF相關的突變基因的存在。   如果病童攜帶分別來自父母的兩個突變基因，則FM
F的臨床診斷可以被確定。但是到目前為止，只有70~80%的FMF病童發現存在這種突變。這意味著有的FMF病人可以沒有
基因突變。因此，診斷FMF主要還是要依靠臨床判斷。遺傳分析並不適用於所有國家的每個醫療中心。  發熱和腹痛是兒童時期常見的
主訴，因此，甚至是在高危人群中診斷FMF也不容易，意識到是該病往往需要花費幾年的時間。這種延遲診斷應特別重視，因為這樣會
增加未接受治療的病人澱粉樣變性病的危險。   其它很多疾病也伴有週期性發熱、腹痛和關節痛。這些病中大多數也是遺傳性的。它們與
FMF在臨床特點上有一些共同之處，但是每種疾病都有其顯著的臨床和實驗室特徵。  
 2.2輔助檢查的重要性是什麼？ 
如前所述，實驗室檢查對於診斷FMF非常重要。例如紅細胞沉降率（ESR）、CRP、全血細胞計數及纖維蛋白原在發作期都要進
行測定，以瞭解炎症的程度。病童症狀緩解後複查上述檢查，觀察這些結果是否恢復到正常或接近正常。大約有1/3的病人結果恢復正常
，但是另2/3病人各項指標雖然顯著下降但仍高於正常高限。  
還需要少量的血進行基因分析。終生服用秋水仙素的病童每年要複查兩次血和尿。  尿樣主要檢測是否有蛋白或紅血球細胞。在發作期，
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尿液可能有過渡性性異常。但是，伴有澱粉樣變性病的病人，蛋白尿將持續存在。所以，當出現蛋白尿時，提示澱粉樣變性病，醫生要作
進一步直腸切片或腎臟切片。直腸切片是在直腸取一小塊直腸組織，很容易操作。如果直腸切片沒能證明，還需要腎臟切片來證明。用來
切片的組織進行染色和澱粉沉積的檢測。 
 2.3 FMF能夠治療/治癒嗎？ 
FMF不能被治癒，但可以通過終生使用秋水仙素治療，這樣可以預防和減少復發，澱粉樣變也會預防。如果病人停止用藥，反復發作和
澱粉樣變性的危險將同原來一樣存在。  
 2.4FMF的治療措施？ 
FMF的治療非常簡單、廉價，而且沒有較大的藥物副作用。目前，秋水仙素是唯一用於治療FMF的藥物。診斷本病後，病童必須終生
服藥。正 確用藥可使發作減少60%左右，30%的病人可獲得部分效果，5~10%的病人治療無效。   秋水仙素治療不僅可以
控制發作，而且可以減少澱粉樣變性的危險性。因此，對於醫生來說，重要的是要反復向病人及其父母解釋每天遵醫囑服藥的必要性。病
人的依從性非常重要。如果建立了這種依從關係，那麼病童則可以正常生活，壽命正常。沒有醫生的指導，父母不能減量藥物。  
已經開始發作時，不應該改變秋水仙素的用量，增加劑量是無效的。重要的是預防將來的發作。   生物製劑可用于秋水仙素的病童  
 2.5藥物治療的副作用有哪些？ 
對於父母來講，不太容易接受讓它們的孩子終生服用這種藥片。通常他們會擔心秋水仙素可能的副作用。秋水仙素是一種安全的藥物，只
有很小的負作用，多在減量後好轉。最常見的副作用是腹瀉。   一些病童由於頻繁的水樣便而不能耐受所給劑量。對於這種病童，應當減
少劑量直至病童能夠耐受，然後再緩慢地小劑量地增加劑量直至恢復到相應劑量。飲食中的乳糖應當減少3周，胃腸道症狀就會消失。  
其他的副作用有噁心、嘔吐及腹部痙攣性痛。偶有病人可引起肌肉無力。外周血細胞數量（白細胞、紅細胞和血小板）可偶爾有降低，隨
著劑量的減少可以恢復。  
 2.6治療持續多長時間？ 
要求終生的預防性治療。 
 2.7非傳統或輔助治療有哪些？ 
沒有這一類的治療。 
 2.8需要什麼樣的定期檢查？ 
接受治療的病童應該至少一年進行兩次血液和尿液檢查。 
 2.9該病將持續多長時間？ 
該病為終生性疾病。 
 2.10該病的遠期進展（預後）如何？ 
如果正確地終生服用秋水仙素，FMF病童可正常生活。但是，如果延遲診斷或對治療的依從性不夠，那麼發生澱粉樣變性的危險性增高
，這就有可能預後不良。發生澱粉樣變性的病童 可能需要腎移植。  
生長遲緩並不是FMF的主要問題。但是在一些病童中，青春期生長發育（生長增速期）只有在接受秋水仙素治療後才得以恢復。  
 2.11FMF是否有完全恢復的可能？ 
沒有，因為FMF是遺傳性疾病。但是，終生接受秋水仙素治療給與了病人過正常生活的機會，生活不受限制，而且沒有發生澱粉樣變性
的危險。  
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