
 

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) 

-Angelman 氏症候群[Angelman syndrome]- 

1. □ 病歷資料：包括臨床症狀之病歷資料 (必要) 

2. □ 基因檢測報告(必要) 

3. □ 其他檢查報告：腦波圖報告等足以佐證之資料  

 

項目 填寫部分 

A. 病歷資料(必要)   

A1 臨床病史(必要) □ 發病年齡 (Age at disease onset) _______ 歲 

A2 家族病史(必要) □ 家族史 (Family history)   □ 有     □ 無     

A3 臨床症狀及徵兆 

(必要) 

主要表徵(下列至少二項) 

□嚴重發展遲緩 

□語言遲緩或不能 

□運動或平衡失調，步態失調或四肢震顫 

□不尋常行為(快樂木偶): 經常大笑或微笑，明顯快樂舉止，易興 

  奮人格，手部來回擺動(Hand-flapping)，過度活動行為 

 

次要表徵(下列至少二項) 

□頭圍過小，不成比例的頭圍生長 

□癲癇發作 

□外觀異常:平坦的枕骨部，枕骨溝明顯，凸頷，寬嘴，牙齒間距寬， 

   舌頭經常伸出 

□嬰兒期餵食時困難，吸吮或吞嚥困難 

□斜眼 

□軀幹低張力 

□經常流口水，過度咀嚼行為或口部動作 

□膚色過淺，髮色淡 

□寬底式步態(wide-based gait) 

□下肢深部肌腱反射過強 

□對熱的敏感性增加 

□睡眠需求低 

□喜歡玩水、玩紙或塑膠等會發出聲音的物品 

□脊椎側彎 
 



 

項目 填寫部分 

B. 腦電波圖檢查   

(必要)  

(請附相關報告) 

腦電波圖：□正常 □異常＿＿＿＿＿  

          □高振幅慢棘慢波(Slow-spike waves) 

C. 影像學檢查報告 

(選擇性)        
腦部核磁共振：□正常 □異常＿＿＿＿＿ 

D. 基因檢測報告   

(必要)  

(請附實驗室報告) 

□ UBE3A 基因檢測結果：□正常  □異常:   

   □ 15q11-q13 缺失型  

   □ Paternal UPD 15  

   □ Imprinting defect  

   □ UBE3A mutation  
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