[bookmark: _Hlk215668907][bookmark: _Hlk203935654]衛生福利部國民健康署「罕見疾病個案通報審查基準機制」(送審資料表)
- Bartter氏症候群 [Bartter syndrome]-
□ 相關臨床病史、家族史、症狀及徵兆的病歷紀錄 (必要)
□ 實驗室檢驗報告 (必要)
□ 影像學檢查報告 (必要)
□ 特殊檢查報告 (選擇)
□ 基因檢測報告(必要) 
	項目
	填寫部分

	A. 病歷資料(必要) 
	

	A1臨床病史(必填)
	□ 產前病史 [Prenatal history] (必填)：
[bookmark: _Hlk204455421]  羊水過多□無  □有：週數      
早產 □無  □有：週數      
[bookmark: _Hlk204453988]□ 發病年齡 [Age at disease onset] (必要)      歲

	[bookmark: _Hlk203940028]A2家族病史(請附上家族中其他病患之詳細病歷記錄或個案病歷資料) (必要)
	□ 家族史 [Family history] (必要) □ 無  □ 有：             

	A3臨床症狀及徵兆(必要)
	以下症狀2-8至少出現ㄧ項，第1項為必要條件
1. □ 正常或較低的血壓[Normal or lower blood pressure] (必要)
2. □ 多尿 [Polyuria]
3. □ 反覆脫水的病史 [History of recurrent dehydration]
4. [bookmark: _Hlk203922745]□ 生長遲滯 [Failure to thrive] 
5. □ 身材矮小 [short stature]
6. □ 不明發燒的病史 [History of unknown fever]
7. □ 反覆嘔吐或腹瀉 [Recurrent vomiting or diarrhea]
8. □ 肌肉張力低下 [muscular hypotonia]

	B. 實驗室檢驗報告
(請附相關檢驗資料)
	1. □低血鉀(必要) □有 □無
2. □代謝性鹼中毒 (必要) □有 □無
3. [bookmark: _Hlk203935176]□低血氯(必要) □有 □無
4. □高腎素(Renin)與高醛固酮(Aldosterone)血症 (必要) 
 □有 □無
5. [bookmark: _Hlk204454920][bookmark: _Hlk203925536]□高鈉、鉀、氯排出率(Fractional excretion of sodium, potassium, and chloride: high FENa, FEK, FEcl) (必要) □有 □無
6. □ 尿鈣肌酸酐比率(Urine calcium/urine creatinine ratio)(必要) □有 □無

	C. 影像學檢查報告
(請附相關報告資料)
	· 腎臟超音波有無腎鈣化(Nephrocalcinosis) (必填)：□有  □無

	D. 特殊檢查報告
(請附相關檢驗資料)
	· [bookmark: _Hlk203936849][bookmark: _Hlk204458429]聽力測驗(必要)：
□正常  □異常          

	E. 基因檢測報告(必要) 
(請附實驗室報告)
	· 具有符合遺傳模式之致病基因變異
( □CLCNKB □SLC12A1  □KCNJ1 □BSND □CLCNKA □CLCNK )
· 其他(請說明)：_________





[image: ]衛生福利部國民健康署「罕見疾病個案通報審查基準機制」(審查基準表)
- Bartter氏症候群 (Bartter’s syndrome) -


註：
1. 虛線處表少數病例報告巴特氏症候群3型基因型病人以產前性巴特氏症候群為表現。
2. 另有BS type 5的病人(MAGED2基因缺陷)，因其暫時性的症狀表現（產前至出生後數週自動復原），不應歸類於重大傷病，故不列入。
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