
   
 

   
 

馬凡氏症候群患者之懷孕照護及產前診斷 

臺大醫院 婦產部 葛慕恩醫師/林芯伃醫師 

 

前言： 

馬凡氏症候群(Marfen Syndrome)是一種罕見的遺傳性結締組織疾病，為體染色體顯性

遺傳，致病基因攜帶者有一半的機率將其傳給下一代。其盛行率約莫為 2-3/10,000， 

在全球並無明顯的地域好發性亦無特定的性別傾向。患者約有七成具有家族史，由帶

因父母所遺傳。另外約有三成患者是新發生突變(de nova mutation) (1)。帶有突變基因

者雖然都會發病，但臨床症狀隨著突變點位不同而有相當大差別，嚴重者生命早期即

會有嚴重的症狀而輕微者早期幾乎不具任何症狀而難以察覺。 

在致病機轉上，主因為位在第 15對染色體長臂(15q21.1)上的 FBN1基因缺陷造成結構

性醣蛋白(Fibrillin)異常，以致於結締組織強度韌性不足，最終導致血管、韌帶、皮膚

等結構異常及臨床症狀(1)。 

 

常見臨床特徵： 

其影響器官系統廣泛，主要三大侵犯器官為眼睛、骨骼肌肉系統及心臟血管系統。在

眼睛方面，眼軸過長故易導致早期高度近視和較高的視網膜剝離風險，另外易因懸韌

帶薄弱造成水晶體脫位。骨骼肌肉系統常可見包含雞胸或漏斗胸等胸腔骨骼異常、 

上下半身比例縮減(< 0.85)、展臂長與身高之比值過高(> 1.05) 、蜘蛛狀手指、手腕有

Walker-Murdoch特徵及姆指有 Steinberg特徵、脊柱側彎、扁平足、髖骨突出等(2)。心

臟血管系統常見升主動脈擴張、主動脈剥離及瓣膜病變，其對於懷孕馬凡氏症患者的

風險最重要也最危險。 

 

診斷： 

臨床上懷疑為馬凡氏症的個案，可使用 Ghent診斷標準(表一)(2)，配合有無家族史及

基因檢測結果來輔助診斷確立。 

然而，由於臨床症狀隨基因突變點位不同導致疾病嚴重度差異大，故使用診斷標準

時，常有特異性足夠但敏感性不足而造成診斷困難的狀況，需要多科團整合評估。令

人擔憂的是，許多馬凡氏患者在懷孕前時常因症狀輕微而未被察覺診斷，因而更是被

暴露在嚴重心血管併發症的生命威脅之下。 

 

 

 

 

 

 

 



   
 

   
 

(表一): Ghent診斷標準 

 

 

馬凡氏患者的懷孕照護與處置： 

懷孕馬凡氏患者之照護與處置相較於一般產婦需要較謹慎的風險評估，其最終目標在

於評估胎兒的遺傳風險以及透過定期追蹤及長期血壓、心率控制，避免發生主動脈剝

離或破裂等危及生命的嚴重心血管併發症。 

馬凡氏症患者相較於一般產婦有較高的懷孕期心血管風險。懷孕期荷爾蒙等造成血管

變化、血量及心收縮力增加等因素為其心血管風險之主因，故懷孕之馬凡氏患者之心

血管風險亦高出未曾懷孕患馬凡氏患者五倍之多。 馬凡氏症患者最嚴重之心血管併發

症為主動脈剝離，其風險隨孕程漸增並且也常見於產後產褥期，另外生產過程中或產

後數日亦曾有報導(3)。過去文獻統計，多數馬凡氏症孕婦之心血管併發症為主動脈剝

離，又以升主動脈為主，多發生於第三孕期(4)。其中，部分急性主動脈剝離患者因而

死亡甚至造成胎兒死亡，亦有患者併發顱內出血以致癱瘓等後遺症。 

過去回溯性研究恐有報導及選擇性偏誤，因而高估了馬凡氏症的嚴重併發症的疑慮。 

這些疑慮在一些近期的前瞻性研究結果獲得了證明。諸如 Hassan 等人於美國總體人

口之世代追蹤研究中，發現 339名患者僅發生 6件(1.8%)主動脈剝離併發症及一名患

者死亡(5)；而 Rossiter 等人追蹤 21名患者之共計 45次懷孕，亦僅發生兩件 (4.4%) 

主動脈剝離，並分析出如產前主動脈根直徑小於 4公分者為低風險族群(6)。 

平均患者之主動脈剝離發生率約 4.0%(2–6%)， 其中，主動脈直徑小於 4公分者之主動

脈剝離發生率約為 1% ，而主動脈直徑大於 4公分、擴張速度快、曾發生過剝離者之



   
 

   
 

主動脈剝離發生率則高達 10%(7)。透過長期追蹤資料，亦歸納出其他主動脈剝離風險

因子：經產婦、高產次者、孕期未使用乙型阻斷劑及未規則追蹤者等。 

然而無論患者之主動脈剝離風險高低，懷孕之馬凡氏症患者的心血管問題皆不可輕

忽。既使患者曾接受過血管修補手術，長期心血管風險仍較一般大眾為高。故在懷孕

照顧上，應向患者及其親友衛教關於主動脈剝離等嚴重並發症的常見症狀(表二)，以利

其提著警覺，及早就醫。 

 

(表二) 主動脈剝離之常見症狀： 

 

 

馬凡氏症之孕前諮詢及預防性手術： 

理想的馬凡氏患者懷孕諮商，應起始於受孕前。透過多團隊的綜合諮商，諸如產科、

心臟科醫師及基因醫學專家，共同對患者及家屬提供孕母及胎兒風險和產前診斷方法

的資訊。馬凡氏患者孕母的心血管狀態應在孕前做完整的檢查，並且應告知患者縱使

孕前心血管狀態正常或曾接受過血管修補手術，仍無法完全預防嚴重併發症的發生，

以鼓勵在懷孕過程應密切追蹤及用藥(8)。 

部分患者在孕前評估後恐需要施行預防性手術(8)： 

1. 2011年歐洲心臟醫學會建議，主動脈直徑大於 4.5公分之患者應於產前行預防性手

術；另外，大於 4公分不及 4.5公分者，如合併擴張速度較快或早發性主動脈剝離家

族史，亦建議預防性手術。 

2. 2010年美國學會建議，主動脈直徑大於 4公分者應行預防性主動脈根部置換術，否

則應避免懷孕。 

 

馬凡氏症之產檢、產後追蹤及胎兒產前診斷： 

在有馬凡氏症家族史之患者，可施行產前基因檢測，包含孕前如以試管嬰兒受孕者可

做胚胎植入前基因檢測；而受孕後可在懷孕前期透過絨毛膜取樣或羊水取樣做基因檢

測。再無明確馬凡氏症家族史但孕母懷孕過程中診斷者亦可在懷孕前期透過絨毛膜取

樣或羊水取樣做胎兒基因檢測，另外亦可為胎兒施行胎兒心臟超音波檢查以評估心臟

有無馬凡氏症之特徵以評估嚴重度。 



   
 

   
 

馬凡氏懷孕患者應定期於婦產科及心臟科門診接受產前檢查及追蹤，特別是孕期應依

照其風險，定期追蹤心臟超音波。高風險者，包含主動脈持續擴張者、主動脈直徑大

於 4公分者，建議每四到六週追蹤一次心臟超音波；而主動脈直徑正常之低風險族群

則每孕期追蹤一次即可(9)。 

由於生產過程可能造成心血管併發症風險增加並且主動脈剝離時常發生於產後產褥

期，故建議產後一週行心臟超音波檢查評估主動脈直徑變化。產後亦應持續追蹤於心

臟科門診追蹤，其中高風險患者建議每週門診持續追蹤至產後 4-6個月；而低風險患

者建議每個月門診追蹤即可。  

 

馬凡氏症之內科治療-降血壓藥物： 

治療的選擇方面，心血管藥物尤其重要，可望達成孕期的心律、血壓控制以減少主動

脈擴張及主動脈剝離的發生。目前認為可有效減少主動脈根部擴張及血管剝離的降血

壓藥物包括乙型阻斷劑(β-blockers) 及血管壓力素接受器阻斷劑(ARBs)，然而後者對胎

兒有不良影響，故懷孕期應避免(10)。 因此建議馬凡氏患者在預備懷孕時，即應與醫

師討論以調整藥物種類，以兼顧孕母及胎兒的健康。 

 

馬凡氏症之懷孕期外科手術治療： 

懷孕期如發生急性主動脈剝離或破裂、懷孕期間主動脈直徑逐漸增加共達 0.5公分以

上則需要手術治療(9)。由於懷孕期手術有對胎兒及孕母皆有較高的風險，特別是過去

資料顯示胎兒死亡率恐高達 3~8成，故建議如懷孕早期即有主動脈擴張則建議早期終

止妊娠及孕母接受心血管修補手術；懷孕晚期的慢性主動脈擴張則可考慮剖腹產同時

合併心血管手術，或產後儘早另行心血管修補手術。 

 

馬凡氏症之生產方式選擇： 

依其心血管風險，如主動脈直徑小於 4公分之患者，如適當減痛分娩並使用真空吸引

等輔助生產以避免血壓波動並縮短產程，可考慮行陰道自然產。如主動脈直徑大於 4

公分或持續擴張之患者則建議剖腹產並且可考慮是否合併施行心血管修補手術(9)。 

 

總結： 

馬凡氏症候群是一種罕見的遺傳性結締組織疾病，為體染色體顯性遺傳，患者約有七

成具有家族史，另有約三成患者是新發生突變。臨床症狀隨著突變點位不同而有相當

大差別，嚴重者生命早期即會有嚴重的症狀而輕微者早期幾乎不具任何症狀而難以察

覺。馬凡氏症患者於懷孕及產後皆為心血管併發症的高風險族群，故應行適當的孕前

諮詢以向病患及家屬提供風險及胎兒基因診斷等資訊，而心臟超音波在孕前如主動脈

直徑大於 4公分者建議應行預防性手術再懷孕。懷孕過程中，適當的血壓及心律控制

可減少主動脈擴張及剝離的機會，另外透過持續心臟超音波追蹤，如有手術考量應綜

合評估懷孕週數及主動脈剝離風險。生產方式一般依照病患風險作為考量。而產後亦

應持續心臟科門診追蹤至產後 4-6個月以策安全。 
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