
新生兒先天性中樞性換氣不足症篩檢 

• 介紹 

是一種自體顯性遺傳疾病，通常患有此症的寶寶沒有神經肌肉或肺部方面的問

題，而且醒著時，呼吸的功能是正常且足夠的，但在睡眠時卻會產生呼吸減弱的

問題，通常發生在寶寶出生後一個月內，發作時寶寶會在睡眠中呼吸不順和換氣

不足，常常睡著睡著就「忘了呼吸」。 

• 發生率 

約 1/100,000至 1/10,000 

• 成因 

疾病主因為寶寶體內 PHOX2B基因發生突變所造成，目前發現有許多嬰兒猝死的

個案很可能也與此病相關。  

• 影響 

寶寶出生後有可能就沒有呼吸，當成是新生兒猝死症，有些會後來才出現呼吸不

足的症狀，引起水腫、右心室衰竭等現象，被當作缺氧性先天性心臟病。此病同

時會合併血壓、腸胃道蠕動異常、瞳孔異常反射等，引起昏厥或心臟停止，導致

嬰兒猝死。 

  



• 預防與治療方式 

可在出生時進行『新生兒呼吸中止基因檢測』，確認寶寶有無 PHOX2B基因突

變，若可以及早診斷，及早給予呼吸輔助治療，則存活率大大提升，且對預防新

生兒猝死大有助益。 

 

 


