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2010年烟台全市五万多名新生儿的健康筛
查中，62名新生儿确诊患有蚕豆病、苯丙酮尿症
等罕见病。这些患儿有的吃蚕豆会出现休克，有

的终生“不食人间烟火”，只能在医生指导下进
食。但令人担忧的是，在新生儿健康筛查中疑似

的患儿中，有近10%的家长拒绝到医院复查，更
有一些家长干脆放弃治疗。

数字>> 烟台发病率与全国持平
26日，记者在烟台市妇幼保健院

儿科门诊看到了一份2010年度“全市

新生儿疾病筛查表”。在对全市百余家

医院出生的52142名新生儿筛查中，共

查出62名罕见病确诊的患儿，其中包

括 42名甲状腺功能减低患儿，6例苯

丙酮尿症、3例先天性肾上腺皮质增生

和11例蚕豆病患儿。

“这四种罕见病的发病率基本上与

全国持平。”烟台市妇幼保健院新生儿疾

病筛查中心稽主任介绍。

“我们的筛查工作在烟台的各县市

区都开展，凡是有妇产科的医院都可以
负责为新生儿采血化验。”稽主任说，新

生儿常见疾病有500多种，新生儿疾病筛

查中心主要针对四种病例展开筛查工

作。据了解，烟台市新生儿疾病筛查最早

开始于1998年8月，当时主要针对先天性

甲状腺功能减低(俗称“呆小症”)以及苯

丙酮尿症这两种遗传疾病进行筛查和监

测。2008年10月，该中心率先增加了针对

先天性肾上腺皮质增生症和蚕豆病这2

种疾病的筛查工作，使新生儿先天性疾

病的预防更加全面。

“早发现早诊断，就能尽早治疗。”稽

主任介绍，这些疾病目前没有更好的预

防措施。一般情况下，婴儿出生以前主要
经过三重检查，一种是怀孕前的疾病检

查，一种是产前诊断，另一种就是针对新

生儿的疾病筛查。内分泌疾病和遗传代

谢病属于出生缺陷，是婚前和产前都无

法检查出来的，只有通过新生儿筛查才
能够查出。

患儿>> 从出生就和别人不一样
25日，记者在烟台山医院见到了跟

着家长前来复查的小双。在栖霞上幼儿

园的小双刚满5岁，蜷在父母身边不说
话。与其他孩子不同的是，小双自出生起
就不能和其他的小朋友一样吃喝，除了

蔬菜、水果外，只能吃特制的奶粉和米

面。烟台市妇幼保健院的一位医生告诉
记者，小双所患的是一种叫做“苯丙酮尿

症”的疾病，是目前新生儿筛查四个项目

中的一种。

据介绍，小双很小的时候就不能喝

普通的奶粉，如今上了幼儿园，家长需要
给他每天带饭，小双的饭盒里全部是青

菜。“他的家长说，因为孩子不能吃鱼肉，

家里从来不敢让孩子看见这些东西”。

与小双相同，刚刚一岁多的男童凯

凯也是在一次新生儿筛查时被查出患了

先天性肾上腺皮质增生。但是凯凯的家

长因为对孩子的病情不了解加上工作忙

碌，没有注意。凯凯从出生起就浑身发

黑，并且随着年龄增长，肤色越来越深，

如同一个“小碳孩”，家人甚至不敢抱他
出门。

直到去年五月，凯凯在家中突然

休克，送到医院抢救后，凯凯脱离了危

险。“这样的疾病在烟台发现的不

多。”稽主任告诉记者，凯凯皮肤过黑

是雄性激素分泌过多的表现，这样的

孩子会出现“女孩男性化、男孩性早

熟”的现象。由于治疗被拖延，凯凯需

要终身服药。

在烟台妇幼保健院，记者听到了更

多患有这些罕见病的孩子的故事：1岁
的烟台男孩龙龙，被查出患有蚕豆病。由

于身体内缺少一种酶，当吃下蚕豆等含

氧化剂的食品时，患儿体内的红细胞会

破裂、溶血，严重的会因为肾衰竭发生休

克甚至死亡。因此龙龙一生都不能吃蚕
豆、刀豆等深加工制品……

医院>> 部分患儿可领奶粉和药品补助
据了解，目前烟台市妇幼保健院对患

有“呆小症”和苯丙酮尿症的患儿有不同程

度的补助。

“有苯丙酮尿症的患者是非常痛

苦的，由于要控制饮食，有人称他们

‘不食人间烟火’。”稽主任对记者说，

苯丙酮尿症不仅可以导致患儿智力低

下，严重的还容易抽风，并且很少有临

床药物，主要就是需要控制饮食，不能

吃高蛋白的食物。由于患儿的奶粉需

要特制，所以医院为每位患儿提供6万

元的奶粉补助。

与此同时，患有甲状腺功能减低的

患儿在6周岁以内，可以领到治疗药品

费用，这大大减轻了患儿家庭的负担。

隐忧>>

将近10%的家长

放弃复查

稽中华主任说，目前烟台全

市的新生儿筛查比率达到98%以

上，但是在初筛出疑似病例的患

者中，有10%的家长会放弃复查。

“有的不相信，有的不愿面

对。”稽主任告诉记者，这批孩子

虽然不能够全部确诊，但是一旦

延误，有的将出现智力低下，有的

则可能有生命危险。而更有一些

家长，在接到医生的复查或要求

前来诊治的电话后，干脆挂掉。

“治疗孩子的疾病，关键还在

于家长。”稽主任告诉记者，患儿

发病一般集中在3到6个月的时

候，严重的在3个月之前就会发

病，而筛查结果会在新生儿出生

一个月内确诊，发现后及时采取

治疗措施的话会使治愈率大大提

高。但是，有些患者家属不信任筛

查结果，或是在听说很难治愈后

放弃治疗，这种做法很可能导致

患儿发病率升高，抢救不及时的

话极易造成死亡，对患儿及其家

庭都是非常不负责任的。

“这四种疾病如果治疗及

时，都能有很好的治疗效果，”稽

主任告诉记者，莱州一位曾经在

1998年查出患甲状腺功能减低

的孩子，经过多年治疗后，没有

出现任何不良症状，目前学习成

绩在年级里也是拔尖的，“家长

应重视新生儿的健康检查，切不

可猜测病情，以免延误治疗。”

新新生生儿儿筛筛查查
查查出出6622例例罕罕见见病病
近十分之一的患儿家长拒绝到医院复查
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稽中华主任向记者介绍2010年的筛查情况。






