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CANDLE症候群 
第？版本

 1.什麼是CANDLE症候群？ 

 1.1這是一種什麼疾病？ 
慢性非典型中性球細胞皮炎與脂肪代謝障礙及高體溫症候群（CANDLE）是一種很罕見的遺傳性疾病。過去，本病也被稱為中條-西
村症候群或日本自身發炎症候群，其特徵為脂肪代謝障礙、關節攣縮、肌肉萎縮、小細胞性貧血和脂膜炎相關幼年脂肪代謝障礙。患者主
要表現為反復發熱、持續數天/周的紫癜樣皮膚病變、肌肉萎縮、進行性脂肪代謝障礙、關節痛和關節攣縮不良。本病如不經治療，可導致
嚴重殘疾甚至死亡。

 1.2本病常見嗎？ 
CANDLE是一種罕見的疾病。目前為止，文獻共報導了60例病例，也可能有其他尚未確診的病例。

 1.3本病遺傳嗎？ 
本病為體染色體隱性遺傳疾病，其發病與性別無關，且父母雙方均無症狀。患者有兩個突變基因，分別來自父母雙方，父母為攜帶者（即
只有一個突變基因但不發病）。本病病童的兄弟姐妹有25%的幾率同患此病。產前診斷是可能發現本病的。

 1.4為什麼我的孩子會患此病，能夠預防嗎？ 
兒童患病是因為突變基因的存在。

 1.5本病傳染嗎？ 
本病不傳染。

 1.6本病的主要症狀是什麼？ 
本病多在初生後2周到6個月發病。在兒童時期，主要症狀為反復發熱和皮膚環形紅斑，環形紅斑可持續數天至數周最終殘留紫癜樣皮膚
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病變。其典型面容為眼瞼和嘴唇紫色浮腫。
周邊脂肪代謝障礙（主要是面部和上肢）通常出現在嬰兒後期，所有患者均可出現，同時可伴有不同程度的生長遲緩。
大部分患者有非關節炎性關節痛，且隨著時間出現明顯的關節攣縮。其他少見的臨床表現有結膜炎、鞏膜結節、耳朵和鼻子的軟骨炎、無
菌性腦膜炎。脂肪代謝障礙是進行性加重且不可逆的。

 1.7可能出現的併發症是什麼？ 
CANDLE症候群的患者，在嬰兒和幼兒時期會出現進行性的肝臟腫大、周邊脂肪的減少和肌肉品質的減輕，成年期可能會出現擴張
型心肌病變、心律失常和關節攣縮。

 1.8本病在每個病童的表現是否相同？ 
所有患者都可能病情危重，但是，不是所有病童都有相同的症狀。即使在同一個家庭中，每個患病的孩子病情都不一樣。

 1.9本病在兒童和成人有區別嗎？ 
本病病程呈進行性進展，因此兒童和成人患者的臨床表現不完全相同。兒童患者主要表現為反復發作的週期性發熱、生長遲緩、特異的面
容、皮膚損害。肌肉萎縮、關節攣縮和周邊脂肪代謝障礙通常出現在嬰兒後期或成年期。成人則可以發展為心律失常（心臟節律的改變）
和擴張型心肌病變。
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