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极极低低的的几几率率，，却却是是极极端端的的痛痛苦苦
我省约有百万名罕见病患者，十几种罕见病已纳入医保

文/片
本报记者 王小蒙 陈玮
陈晓丽 实习生 吴亚娴

咚咚撞墙自残
15岁了只会说“妈妈”

“桐桐今年15岁了，可她的
智力还是停留在婴儿时期，饿
了就哭闹。”但桐桐又不像婴
儿，她只会无意识地含糊说出

“妈妈”这个词，而且随着年龄
增长，身体各项功能逐渐退化，
现在连喝水、咀嚼都是难题。

“只能用粗针管把水打到她嘴
里，将饭嚼碎了喂给她吃。喝粥
也用粗针管，有时针管会堵住，
一个月得换上十几根。”清颖
说，好在桐桐的食量还不错，小
笼蒸包她一次能吃六个。

吃饭时的桐桐还是稍微安
静些的，大多数时候，她会突然
抬起头，使劲撞床或墙，哭、闹、
打滚、自残，她会抬起上半身用
力将自己摔下去。而一个不留
神儿，她便会从床上或沙发上
跌到地上。

“Rett（瑞特）女孩，总是
长得格外漂亮。”桐桐4岁时，
清颖才第一次接触到Rett这
个词。“医生说这种病严重影
响孩子精神运动发育，越长
大越严重，得病的都是女孩，
三万个人里才会有一个。这
么小的概率，怎么就偏偏落
到我们头上呢？”

其实，早在桐桐3岁时，清
颖就发现了她的不对劲。“桐桐
总爱玩手、吐舌头，目光呆滞，
只会说‘妈妈抱’这三个字，走
路特别胆小，过小坎都不敢。”
清颖带着她去山东各地医院检
查，先后被当成智力发育低下、
孤独症。

后来，清颖带着桐桐去北
京看病，在北大妇儿医院采血
进行基因检测后，最终被确定
为Rett综合征。医生告诉她，瑞
特女孩不像脑瘫患儿，通过训
练能有好转，而是随着年龄增
长智力逐渐退化，且无有效治
疗药物，最终可能死亡。

清颖的家里散落着大大小
小的各种球，这都是为了训练

桐桐。从确诊那天开始，清颖就
辞职一直留在家中照顾着。“还
给她买了一辆小自行车，让她
从家这头骑到那头，还用卡片
教她识字，买了一些平衡木训
练她，不过几年下来情况却越
来越糟糕。”

“说句残忍的话，我一直希
望孩子走在我前面，一来这对
孩子是个解脱，二来也能减轻
妹妹的负担，不然我将来走的
时候都死不瞑目。”

“现在罕见病有了政府的
支持，会发放护理补助。但家人
是最累的，又请不到能全力照
顾的保姆。”清颖希望，将来能
有一个志愿者组织，定期给患
者家庭做心理疏导，或有一个
专门治疗机构，能减轻家长身
上沉重的负担。

主动报名的
只有三四个

其实，志愿者组织在济南
已经有了。五年前，当时的孙荣
甲还是济南市一大学金融系大
三的学生，到山东省立医院看
望走访瓷娃娃小患者。“一个五
六岁的女孩，小小地缩在病床
上，特别安静地看着我们，一动
也不敢动。”孙荣甲记得，那个
小女孩面对着陌生的志愿者，
怯生生地说：哥哥，我不能活
动，妈妈说，我一动就会骨折，
很疼。

2015年，他与瓷娃娃罕见
病关爱中心总部发起人王奕鸥
以及志愿者张晓黎一起成立了
济南瓷娃娃罕见病关爱中心，
并在济南市民政局注册，成为
首家关注瓷娃娃罕见病的社会
组织。

每次看到孩子们被成功救
助，他们都有一种成就感。“比
起孩子们生活、治疗和康复的
整个过程，我们能够参与的只
有很小一部分。”孙荣甲说。

“瓷娃娃对疼痛的忍耐是
超乎常人的。”孙荣甲记得已经
骨折的几岁的孩子坐在轮椅
上，一声不吭地接受着医生的
治疗，坚强地对抗着痛苦。“在
这个过程中，经常会给予我们
走下去的无形力量。”

孙荣甲说，为了让罕见病
患者更好地融入社会，他们和
志愿者一起找寻罕见病家庭，
给他们介绍病友会，到家里去
进行辅导。但他们得到的，更多
的是拒绝。

去年，孙荣甲举办了一个
障健同行的活动，邀请20名罕
见病患者和20名正常人一起生
活三天的时间，促进他们的相
互沟通。比如正常人戴着眼罩
体会白化病患者的弱视，举行
推轮椅比赛，让常人体会罕见
病患者生活的不便。但在报名
阶段，正常人很快报满了，主动
报名的罕见病患者只有三四
个，最后只能一家家主动去邀
请，“我们却找不到他们。”

对于愿意走出去的罕见病
患者，社会的接纳对他们也至
关重要。“我们鼓励家长把孩子
送到学校，但是有些学校会拒
收，甚至会提前跟家长签免责
声明。”孙荣甲说，有一名罕见
病患者，12岁才开始在他们的
帮助下上了学，由母亲进行陪
读。“他所在的教室在三楼，厕
所在一楼，所以孩子白天上课
一口水都不喝。”

孙荣甲说，除了社会对他
们更加宽容，不再排斥，在基础
设施上，是不是也可以向他们
倾斜。

仅约5%的罕见病
有药可医

对于罕见病的定义，目前
全世界并没有统一的标准，世
界卫生组织将罕见病定义为患
病人数占总人口0 . 65‰-1‰
的疾病。

目前，全世界大约有6000-
8000种罕见病，其中80%都属于
遗传病或先天性疾病。“虽然发
病率极低，但是由于庞大的人
口基数，根据国外统计的罕见
病发病率，可以推算出我省大
约有100万名罕见病患者，相当
于每50-100位住院患者中，就
有1位属于罕见病。”山东省罕
见疾病防治协会相关负责人介
绍。

正是因为极为罕见，现在
基层医护人员对其认识多有不

足，罕见病确诊起来非常困难，
常常要到省级医院，甚至是北
京、上海等国内顶级医院才能
最终确诊。因此，罕见病误诊率
也非常高，以发病率在五十万
到百万分之一的戈谢病为例，
超过50%的患者从发现病情到
确诊时间超过5年，最长的一例
确诊时间甚至超过20多年。

即便最终被确诊，也不是
所有罕见病都有相应的治疗药
物。“从全世界范围来看，只有
15%左右的罕见病有药可治。
具体到我国来说则更少，只有
大约5%的罕见病能够有上市
药物用于治疗。”上述负责人表
示。

这一方面源于绝大部分罕
见病药物价格高昂，又不在医
保范围之内，导致国内市场狭
小，国外药企没有足够动力进
入我国市场。另一方面，药物在
国外成功上市后，如果想出口
到我国，需要经过漫长的临床
试验和审批等程序，一般至少
要五年。

不过，值得期待的是，目前
我国罕见病患者的困境已经开
始得到关注，该领域的种种空
白也在逐渐完善。2010年10月，
我省建立了国内首个罕见病学
术团体——— 山东省罕见疾病防
治协会，并且组织了国内首个
罕见病全国性组织——— 中国罕
见疾病防治联盟。

上述负责人还告诉记者，
应对罕见病，我省乃至我国较
为领先的是青岛市。2012年，青
岛明确将罕见病纳入大病医疗
保障体系，实现了罕见病医疗
保障制度的从无到有。药企赠
药、大病医保，民政资金、慈善
基金会、红十字基金会等联合
发力，已经极大降低了罕见病
患者的负担。

目前，包括广东、浙江、上
海等省市都在大力推广该模
式，山东省人社厅也将血友病、
肺动脉高压等十几种罕见病纳
入了医保支付范围。

而在国家层面，为了加强
罕见病管理，促进罕见病规范
化诊疗，保障罕见病用药基本
需求，2016年1月份，国家卫计
委组建了罕见病诊疗与保障专
家委员会。同年2月份，国家食
药监管理总局在发布的文件中
明确规定，用于治疗罕见病的
药物可享受注册申请优先审评
审批。“不仅在时间上优先，同
时对于临床试验的规定等也作
出了一定的优先对待。”这都有
助于罕见病药物的进口和研
发。

此外，为了弥补罕见病数
据信息的不足，16日，山东省卫
计委发布了《关于开展罕见病
例登记的通知》，自今年3月1日
开始，对首批68种罕见病进行
登记。

每年2月的最后一天是罕
见病日。

2月27日凌晨5点，桐桐从
睡梦中醒来，磨牙搓手、用头撞
墙、哭闹不止，咚咚声在凌晨显
得格外清脆。妈妈清颖（化名）
赶紧打开床头上的“凯之声”音
乐播放器，把手搭在桐桐头下，
听到音乐的桐桐渐渐安静了下
来。

桐桐有着长长的睫毛、粉
嫩的肌肤，在清颖看来，安静的
她就像跌落人间的天使。在桐
桐出生以前，清颖曾无数次憧
憬美好的未来，然而Rett综合
征（一种罕见病），却让这种期
盼戛然而止。

清颖正在用勺子喂桐桐吃

苹果。

黏多糖贮积症患者笑笑在活动中分享自己的故事。
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