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罕見疾病個案通報審查標準 

疾病名稱 審查條件 附件 

多發性硬化症 

(Multiple Sclerosis, MS) 

符合 McDonald 診斷準據，且符合 DIT 及 DIS

的要件者。 

需附臨床相關的兩次發病之病歷紀錄及中樞神經系統

之影像報告。 

結節硬化症 

(Tuberous Sclerosis Complex, TSC) 

(1)符合 TS 臨床診斷準據之臨床表徵中二項主

要表徵者。 

或(2)結節硬化症基因檢查具有突變，且臨床有

任何一項診斷準據之表徵者。 

符合(1)者，需附相關病歷紀錄及影像報告。 

符合(2)者，需附基因檢查報告。 

脊髓肌肉萎縮症 

(Spinal Muscular Atrophy, SMA) 

符合脊髓肌肉萎縮的肌肉無力表徵，且 SMA 基

因檢查具突變者。 

需附 SMA 的基因報告及臨床症狀及徵兆的病歷紀錄。 

肌肉萎縮側索硬化症 

(Amyotrophic Lateral Sclerosis, ALS) 

符合 ALS 之臨床表現及神經學身體診查，且神

經學影像檢查及肌電圖標準檢查也符合者。 

(1)需附臨床症狀及徵兆的病歷紀錄及檢驗報告。 

(2)肌電圖要原始檢驗報告數據。 

粒線體疾病(Mitochondrial Disease) 

共包含 5 項疾病： 

1.Kearns-Sayre 氏症候群 

2.Leigh 氏童年期腦脊髓病變 

3.MELAS 症候群 

4.MNGIE 症候群 

5.粒線體缺陷 

(1)符合症候群性粒線體疾病(Syndromic MD)，

且相關致病基因檢查具突變者。 

或(2)符合症候群性粒線疾病，且其組織切片病

理檢查符合細胞粒線病變者或其酵素檢查異常

者。 

或(3)非症候群粒線體疾病(non-syndromic MD)

之臨床表現符合粒線體診斷準據(Bernie’s 

criteria 2002 Neurology )之二項主要準據或一項

主要及二項次要準據者，且其組織切片病理檢

查符合細胞粒線體病變或其酵素檢查異常者。 

符合(1)(2)者，需附症候群粒線疾病之臨床症狀及徵兆

的病歷紀錄及檢查報告(包括基因報告)。 

 

符合(3)者，需附非症候群粒線體疾病之臨床症狀及徵兆

的病歷紀錄及相檢驗報告。 

原發性肺動脈高壓 

(Idiopathic pulmonary arterial 

hypertension) 

臨床上具肺動脈高壓之症狀及徵兆，且心臟超

音波及心導管檢查符合肺動脈高壓，並排除次

發性肺動脈高壓之原因。 

(1)需附臨床症狀及徵兆之病歷紀錄。 

及(2)需附心臟超音波及心導管檢查報告，並具有肺動脈

壓的數據。 

及(3)需附排除次發性肺動高壓相關原因之檢驗報告。 
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衛生福利部國民健康署「罕見疾病個案通報審查標準機制」(審查資料表) 
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衛生福利部國民健康署「罕見疾病個案通報審查標準機制」(送審標準表) 
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衛生福利部國民健康署「罕見疾病個案通報審查標準機制」(審查資料表) 
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衛生福利部國民健康署「罕見疾病個案通報審查標準機制」(送審標準表) 

-結節性硬化症[Tuberous Sclerosis Complex, TSC]- 

項目 填寫部分 

A.病歷資料  

1. 主要病史  

2. 臨床表徵-主

要 

□ Hypomelanotic macules (≧3, at least 5-mm diameter) 

□ Angiofibromas (≧3) or fibrous cephalic plaque 

□ Ungual fibromas (≧2) 

□ Shagreen patch 

□ Multiple retinal hamartomas 

□ Cortical dysplasias 

□ Subependymal giant cell astrocytoma 

□ Cardiac rhabdomyoma 

□ Lymphangioleiomyomatosis (LAM) 

□ Angiomyolipomas(≧2) 

3. 臨床表徵-次

要 

□ Confetti skin lesions  

□ Dental enamel pits (>3) 

□ Intraoral fibromas (≧2) 

□ Retinal achromic patch 

□ Multiple renal cysts 

□ Nonrenal hamartomas 

B. 基因檢測 (請
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項目 填寫部分 

附實驗室報告影

本) 

C.影像報告(可

選) 

 

1. 腦部影像學

報告 

□ 未做 

□ 已做 

( □正常  □異常，說明：                       

____________________________________________) 

2. 心臟超音波

報告 

□ 未做 

□ 已做 

( □正常  □異常，說明：                       

                                             ) 

3. 腹部超音波

報告 

(包含腎臟) 

□ 未做 

□ 已做 

( □正常  □異常，說明：                       

                                             ) 

4. 肺部高層次

電腦斷層報

告 

□ 未做 

□ 已做 

( □正常  □異常，說明：                       

                                             ) 

D.備註 (病人為

非典型之表現，

不完全符合以上

之診斷標準，但

仍診斷為此疾病

之理由 
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衛生福利部國民健康署「罕見疾病個案通報審查標準機制」(審查資料表) 
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衛生福利部國民健康署「罕見疾病個案通報審查標準機制」(送審資料表) 
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衛生福利部國民健康署「罕見疾病個案通報審查標準機制」(審查標準表) 
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衛生福利部國民健康署「罕見疾病個案通報審查標準機制」(送審標準表) 

-肌萎縮側索硬化症[Amyotrophic Lateral Sclerosis, ALS]- 

項目 填寫部分 

A.病歷資料(必要) (請附上本院及

他院多次看診紀錄影本) 

 

1. 主訴及病史  

2. 神經學臨床檢查  

B.神經電生理檢查資料(必要) 

(請附上所有報告及原始紀錄影本) 

 

1. 神經傳導  

2. 肌電圖  

C.影像報告(必要) (請附上相關影

像資料) 

 

1. 腦部 MRI  

2. 頸部脊髓 MRI  

D.基因檢測(選擇性) (請附上實驗

室報告影本) 
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罕見疾病個案通報審查標準(審查醫師填寫) 
-粒線體疾病[Mitochondrial Disease] 
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計算主要診斷及次要診斷符合項目之流程 

主要診斷標準評估 

1. 臨床診斷符合一項以上(含)之證據(附

件一) 

2. 肌肉組織切片 Gomori Trichrome 染色

必須合乎 2%以上之 ragged red fibers 

染色 

3. 肌肉呼吸酵素活性下降必須符合附件

二條件之一 

4. 纖維母細胞 ATP 合成效率小於正常之

3 個標準差以下 

次要標準評估 

1. 臨床診斷符合該粒線體肌肉組織切片 

2. 肌肉組織切片符合下列條件之一(附件三) 

3. 肌肉呼吸酵素活性下降且符合下列條件之一
(附件四) 

4. 纖維母細胞 ATP 合成效率小於正常之 2-3 個標
準差以下，或纖維母細胞無法再無糖(但有
galactose)之細胞培養液中生長 

5. 基因診斷：發現可能與呼吸鏈異常之基因突變 

6. 代謝異常之生物指標，如乳酸、丙酮酸或是
FGF21 等文獻報告之代謝異常指標 

符合_____項主要診斷標準 

符合_____項次要診斷標準 

符合何種基因突變：＿＿＿＿＿＿＿＿＿＿＿ 
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符合兩種主要診斷標準或

符合一種主要診斷及二種

次要診斷標準 

符合一種主要診斷標準及一

種次要診斷標準或符合三種

以上之次要診斷標準 

單一系統臨床症狀合併實驗

室呼吸鏈功能異常之組織細

胞及染色異常證據 

符合單一主要診斷標準

或符合次要診斷之臨床

症狀表現並包含其他次

要診標準之一 

臨床確定 

[Clinically Definite] 

診斷粒線體疾病 

臨床可能 

[Clinically Probable] 

診斷粒線體疾病 

臨床有可能-實驗室檢查支持 

 [Clinically Probable粒線體疾

病-Laboratory supported] 

診斷粒線體疾病 

臨床疑似 

[Clinical Possible]  

診斷粒線體疾病 

判斷結果： 

A. □符合臨床確定[Clinically Definite]診斷粒線體疾病 

B. □符合臨床可能[Clinically Probable]診斷粒線體疾病 

C. □符合臨床有可能-實驗室檢查支持[Clinically Probable 粒線體疾病-    

  Laboratory supported]診斷粒線體疾病 

D. □符合臨床疑似[Clinical Possible]診斷粒線體疾病 

罕見疾病個案通報審查標準(審查醫師填寫) 

-粒線體疾病[Mitochondrial Disease] 

判斷臨床診斷之等級 
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罕見疾病個案通報審查標準(審查醫師填寫) 

-粒線體疾病[Mitochondrial Disease] 

判斷符合罕見粒線體疾病 

臨床確定 

[Clinically 

Definite] 

診斷粒線體疾病 

臨床可能 

[Clinically 

Probable] 

診斷粒線體疾病 

臨床有可能-實驗室檢查支持 

 [Clinically Probable 粒線體疾

病-Laboratory supported] 

診斷粒線體疾病 

臨床有可能-實驗室檢查支

持或臨床疑似診斷粒線體

疾病 

外加基因檢測結果陽性 

(符合發表之研究論文報告) 

持續追蹤個案 

外加基因檢測結果陽性 

(符合發表之研究論文報告) 

判斷結果： 

A. □符合粒線體疾病診斷 

B. □不符合粒線體疾病診斷，建議繼續追蹤或詳細基因分析 
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衛生福利部國民健康署「罕見疾病個案通報審查標準機制」(送審標準表) 

-粒線體疾病(Mitochondrial Disease)- 

項目 填寫部分 

A. 病歷資料  

1. 主訴及病史  

2. 身體及神經學診察(症候群性粒線體疾病者須呈

現該症相關的特殊症狀或必要症狀及徵兆) 
 

B. 實驗檢查  

1. 一般生化檢查：其中需包括血氨、血糖、乳酸、

丙酮酸等 

 

2 .文獻報告之代謝異常指標，包括尿液有機酸及/

或血液胺基酸及/或葡萄糖生乳酸刺激試驗等 
 

C.影像報告  

1. MRI  

2. MRS  

3. 超音波(心臟超音波等)  

D. 肌肉細胞功能及病理切片  

1. 肌肉切片病理報告(組織染色及/或細胞電子顯微

鏡檢查) 

 

2. 呼吸鏈酵素染色  

3. 呼吸功能測試  

E. 纖維母細胞呼吸功能測試  

F. 基因檢測(附實驗室報告)  

G. 其他檢查(包括電氣生理學檢查等)  

H. 備註(病人為非典型之表現，不完全符合以上之

診斷標準，但仍診斷為此疾病之理由) 
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衛生福利部國民健康署「罕見疾病個案通報審查標準機制」（審查標準表） 

-原發性肺動脈高壓[Idiopathic pulmonary arterial hypertension]- 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

1. 病史
a
, EKG, ABG 和 Chest PA 支持 PH.  

2. 在心臟超音波中估算到 sPAP≧30mmHg. 

Mean PAP(平均肺動脈壓力) ≧25mmHg. 

PWP(LAP)(肺楔壓力(左心房壓力))≦15mmHg. 

1. ANA<80 單位. 

2. Negative in HIV Ab, U3/RNP and Anti-RNP. 

3. 證明非 Hyperthyroidism. 

4. 證明非 Chronic hemolysis(CBT, aPTT,PT). 

1. 證明非 Eisenmenger syndrome, L→R shunt CHD without small defectsb, 

Post-cardiac surgery nor PVOD by HRCT, CT, MRI or Pulmonary angiography 

(chose one or more). 

2. 證明非 Pulmonary artery embolism (CTEPH) in V/Q lung scan. 

3. 證明非 Porto-Pulmonary by GOT, GPT, Bil(D/I) and ultrasound. 

4. 證明非 Chronic lung disease such as COPD, IPD, and PF. 

5. 證明非 PPHN or BPD. 

6. 證明非 Perinatal lung maldevelopment. 

7. 證明非 Congenital pulmonary abnormality. 

8. 證明非 PH with unclear and/or multifactorial mechanisms in Group V. 

Idiopathic pulmonary arterial hypertension(原發性肺高壓) 
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衛生福利部國民健康署「罕見疾病個案通報審查標準機制」(送審標準表) 
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