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罕罕见见病病防防治治，，从从新新生生儿儿疾疾病病筛筛查查开开始始
济南市妇幼保健院累计筛查确诊1000余例罕见病患者
本报记者 陈晓丽

八成罕见病来自遗传，
半数在出生时或儿童期发病

在设立于济南市妇幼保健院的济
南市新生儿疾病筛查中心主任邹卉的
诊室里，靠墙位置有几个文件柜，里面
整齐摆放着2000多份患儿详细病历。这
些都是1996年以来，在该中心通过新生
儿疾病筛查确诊以及转诊到该院门诊
和病房的罕见病患儿的病历。

“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，其中约80%为遗传代谢
性疾病，50%的罕见病在出生时或者儿
童期发病。”邹卉表示，很多罕见病一旦
发病，将会导致异常代谢产物积累，对
神经系统及多脏器功能造成难以逆转
的损害。

因此针对目前有药可治的罕见病
种类，治疗越早疗效越好。邹卉至今仍
记得曾接诊过的一位患儿，三年前该患
儿从菏泽当地医院出生后，因为早产住
院，检查却发现其亮氨酸指标超标近10
倍，当即便转至济南市妇幼保健院，经
过详细检查，最终被确诊为枫糖尿症。
据悉，枫糖尿症发病率仅为1/10万-1/
30万，如果不及时干预，多数患儿将在
一个月内死亡。

虽然当时患儿的身体状况已经非
常差，但是经过治疗和后续特制奶粉喂
养，最近一次到该院复诊时，各项指标
已经被成功控制到接近正常水平。

而任何疾病早治疗的关键在于及
时的正确诊断和精准治疗，新生儿疾病
筛查是目前国际上早期发现遗传代谢
病患儿的有效三级预防措施，目的就是
及早发现患儿，在疾病出现临床症状前
及早治疗，避免疾病性伤残。只要在新
生儿出生三天并充分哺乳后，医护人员
在其脚后跟采集三滴血斑制成干滤纸
片进行筛查试验即可，操作简单易行。

累计筛查137万新生儿，
发现40多种罕见病

济南市新生儿疾病筛查中心是全
国最早开展新生儿疾病筛查的中心之

一，1996年在济南市妇幼保健院成立至
今已完成了137万例新生儿遗传代谢病
筛查，发现并确诊1000多例患儿，涉及
40余种罕见病。

除筛查先天性甲状腺功能低下
症、蚕豆病、苯丙酮尿症及肾上腺皮质
增生症这四种常规疾病外，该中心还
可筛查包括甲基丙二酸血症、丙酸血
症、同型半胱氨酸尿症、枫糖尿症、精
氨酸血症、戊二酸血症、蛋氨酸血症、
肉碱缺乏症、多种羧化酶缺乏症等在

内的多种遗传代谢病种，单病种发病
率在山东地区均在1:100000-1:5000
之间。

“虽然单病种的发病率都比较低，
但是所有病种加一起后患者并非那么
罕见。”邹卉告诉记者，任何新生儿被确
诊为这些疾病之一，对所在的整个家庭
来说都变成了100%的概率。然而由于
对新生儿疾病筛查认识的不足，不少家
庭没有及时参与筛查，导致错失了最佳
治疗时机。

26日下午，家住济南的一对夫妻带
着两个孩子找到邹卉诊室就诊。据介
绍，孩子中的老大今年11岁，身高不足
1 . 5米，因为患有肾上腺皮质增生症，目
前骨龄已经达到17岁，同时伴有性早熟
表现。“老大发现太晚，即便治疗也难以
再达到理想效果，未来身高、生育能力、
性格都将受到严重影响”，邹卉遗憾地
表示。而值得庆幸的是，虽然老二刚出
生时就通过新生儿疾病筛查确诊了同
样的疾病，由于获得及时干预，发育几
乎不会受到影响。

发起成立山东省罕见疾
病协会遗传代谢病分会

“患儿经筛查发现相关疾病阳性反
应后，筛查中心会及时联系新生儿监护
人，对新生儿通过串联质谱、尿有机酸
分析、尿蝶呤分析等一系列血、尿检测，
进行进一步确诊及疾病分型。”邹卉表
示，随后将根据不同病种通过饮食或者
营养干预以及维生素、辅酶、激素等药
物进行治疗，促进有害代谢产物排泄，
同时补充生理活性物质，从而对疾病有
效地控制和治疗。

“新生儿疾病筛查的重要性不仅在
于可以让患儿获得及时干预，如果家庭
打算再生育，还可以通过早期产前诊
断，生育一个健康的宝宝，减轻家庭负
担。”邹卉提醒道。

为构建罕见疾病筛查网络及提高
罕见疾病的诊治水平，2017年12月，济
南市妇幼保健院发起成立山东省罕见
疾病防治协会遗传代谢病分会，同时成
立儿童罕见疾病联盟，以目前已经较为
完善的妇幼保健三级网络为基础建立
针对遗传代谢病的筛查、诊治、长期随
访网络体系，实现医疗机构之间优势互
补，资源共享。

山东省罕见疾病防治协会遗传代
谢病分会、儿童罕见疾病联盟的成立
将强化各联盟单位的学术交流与合
作，合理化转诊流程，优化医疗资源，
进一步推动我省及全国儿童罕见疾病防
控工作。

长期从事罕见疾病诊疗工作，让邹
卉深知每个罕见疾病家庭的困难和无
助，她呼吁，在研发、进口罕见疾病治疗
药物，患者特需食品以及医保政策等方
面，政府政策能够对罕见疾病有所倾
斜，切实减轻其家庭经济负担。

我国罕见病患者超过1680万

55%%的的罕罕见见病病能能做做到到““有有药药可可治治””
本报记者 陈晓丽 王小蒙

28日是国际罕见病日。罕见病，又
称“孤儿病”，对于每个家庭来说都是一
个陌生的词汇。由于发生率低，罕见病
往往缺乏有效的诊断和治疗手段，导致
出现患者求医无门、临床医生爱莫能助
的困境。

“小胖威利综合征”患
儿，出生三个月体重不足5斤

皮肤白嫩，长相乖巧，很多人见到

两岁半的乐乐(化名)都忍不住夸一句，
“这孩子长得真好看”。妈妈宋胜民在开
心之余，心里却始终压着一块大石头，
2015年10月，乐乐在出生两个月的时候
被诊断为小胖威利综合征。

乐乐刚出生第二天，就表现出了明
显异常：基本不哭、不会吃奶、肌张力很
低。富有经验的医生告诉宋胜民及其家
人，孩子可能患有罕见病，治疗难度非
常大。

小 胖 威 利 综 合 征 发 病 率 只 有
1/12000-1/15000，发病机制至今不明，
由于基因的某种缺陷，严重影响食欲、
发育、代谢、认知和行为等身体各方面，

喂养困难是新生儿时期的重要表现。
孩子不会吃奶，连奶瓶都

没法用，宋胜民只好将奶粉
冲好再用小勺一滴一滴地
喂进孩子嘴里。“一罐奶粉
的大半都会被倒掉，不是
喂不进去，就是时间太长
放凉了。”出生满三个月后

孩子体重仍然只有不到5斤。
来自青岛的明明(化名)也

是小胖威利综合征患者，小时候和乐乐
有相似的经历。然而从6岁那年开始，明

明就表现出很强的食欲，体重也开始飙
升，如今刚14岁的明明体重已经达到240
斤。明明的妈妈流着眼泪告诉记者：“他总
是喊饿，为了狠心控制他饮食，家里的厨
房是上锁的，但是只要没有东西吃，他就
发脾气。”由于多年来辗转很多医院才被
确诊，明明已经错过了最佳治疗时机。

每位患者平均经历2-3
次误诊

为进一步加强罕见病健康教育，普
及罕见病防治知识，营造良好的防治环
境和关爱罕见病患者的社会氛围，24
日，由山东省罕见疾病防治协会主办，
山东大学齐鲁儿童医院承办的2018“呐
罕十周年”国际罕见病日大型倡导活动
在山东大学齐鲁儿童医院举办。该院神
经内分泌科、康复科等多学科专家及全
国各地50多名罕见病患者及家属参加
了义诊活动。

据现场专家介绍，我国罕见病患者
已经超过1680万，其中山东省罕见病患
者总量预计可达100万。不过，由于罕见
病极为罕见、确诊较难，临床尤其是不
少基层医护人员对其认识多有不足。罕

见病家庭大都经历过漫长而曲折的就
诊过程，平均要经历2-3次误诊。同时，
由于“孤儿药”短缺，目前我国仅有5%
的病种属于“有药可治”

近年来，包括中国在内的世界各国
对罕见病研究的投入及救助的力度均
逐年增加，罕见病群体也日益受到社会
的关注和重视。

而在罕见病患者群体中，神经系统
罕见病也占了举足轻重的地位。据山东
大学齐鲁医院(青岛)副院长、山东大学
齐鲁医院神经内科主任焉传祝介绍，神
经系统罕见病是指累及中枢神经系统、
周围神经系统和骨骼肌的罕见疾病，多
由遗传缺陷所致，如线粒体病，也可由
于变性、感染、特发性炎症等后天因素
所致，如ALS、莱姆氏病等。

目前，神经系统罕见病虽单病发病
率低，但种类已逾千种。为促进神经系统
罕见病的早期诊断、早期治疗，最大程度
地避免残疾、改善预后，27日山东省罕见
疾病防治协会神经系统罕见病分会成
立，将为山东省神经系统罕见病的注册
研究、诊断平台的建立、转诊系统的完善
以及罕见病患者的救助搭建一个多元
化、系统化、规范化、标准化的平台。

每年2月的最后一天为国际罕见病日，旨在促进社会公众和政府对罕见病及罕
见病群体所面临问题的认知。由于发病率非常低，医学界难以对其充分研究，罕见
病至今仍然是全球性难题。但是，针对目前有药可治的罕见病种类，通过广泛的新
生儿疾病筛查，可以实现早诊早治，最大程度降低罕见病的危害，并在未来生育时
采取针对性的预防措施。

儿童罕见疾病及聋病防控联盟成立

济南市妇幼保健院实验室 新生儿疾病筛查足底采血
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