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神經傳導物質多巴胺是運動控制所必需的。在巴金森氏症
患者因為黑質體的神經元之死亡，導致於殼核缺乏多巴胺，所
以產生運動上的障礙。多巴胺的製造需要經過很多的步驟，由
酪胺酸變成左多巴再形成多巴胺，這其中還經由輔因子BH4的調
節。當這些過程所負責的酵素因為基因突變而損壞時，就會產
生先天性的神經傳導物質缺乏症。

罹患先天性神經傳導物質缺乏症的病童，從小就有運動上
的問題，也常常被誤診為腦性麻痺；當病情嚴重時，患者的表
達能力會有限制 使得其智力發展是否受損亦難以評估 在這
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達能力會有限制，使得其智力發展是否受損亦難以評估。在這
個演講中，我們將陳述幾個案例的觀察，並同時探討孩童運動
發展之機轉。
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沒有語言，但是依表情來看，智能之發展是有的。因為這兩個
病人可以用左多巴治療，因此給藥後之一年中運動發展有明顯
的改善。待其表達能力增進後，我們確認他們的智能發展是正
常的。可是幾位Aromatic L-amino Acid Decarboxylase (AADC)
缺發症的病人，他們的病情更嚴重，連頭控都沒有，更不用說
是坐或站立。他們幾乎沒有表達能力，臉部的表情也相當缺乏。
他們有全身性的多巴胺缺乏，但是目前的基因治療只有補充殼
核的多巴胺。我們發現治療後他們首先出現明顯的dyskinesia，
接著他們慢慢出現運動的發展。有趣的是他們也出現一些智能
的發展：在一個治療一年半的個案，她的運動及智能發展大約
是7 8個月 和她實際的年齡(六歲)還有很大的差距是7-8個月，和她實際的年齡(六歲)還有很大的差距。

18



在這些病例治療後的觀察中，我們學習到許多的事情。由
補充多巴胺後病人的反應我們可以知道運動發展應該是一種

的過程 而且腦部在4 歲時還有不錯的可塑性try and error的過程，而且腦部在4-5歲時還有不錯的可塑性。
另外多巴胺缺乏應該不會完全限制智能的發展，但是智能發
展應該也是和運動的刺激相關，所以運動功能的喪失會限制
智能的發展。我們最近也試圖建立AADC缺乏症之小鼠模式，
希望未來能協助解決這一些的疑問。
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