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发病十几年才确诊
因为罕见成了“难解谜团”

2018年，国家卫健委等五部
门联合制定《第一批罕见病目
录》，法布雷病被纳入其中。

对于多数人而言，这只是一
个听起来陌生的疾病名称。但是
对于中国法布雷病友会副会长
徐一帆，这却是一个困住他以及
他的家族的“梦魇”。

这是一种罕见的X连锁遗传
性溶酶体贮积病，患者体内代谢
产物三己糖酰基鞘脂醇(GL3)
不能被裂解，在各组织和器官大
量贮积，导致患者手脚通常有灼
烧般的剧痛感，并伴有少汗、无
汗和不散热的症状。随着病程进
展，症状会逐渐加重，并出现肾、
心等器官病变，如严重的肾功能

衰竭甚至是尿毒症，或者脑卒
中、心肌梗塞等心脑血管并发
症，如果得不到有效治疗，将危
及生命。

大约八九岁的时候，徐一帆
开始出现症状。先是身体不怎么
出汗，再就是肢端难以忍受的疼
痛。家里也曾带他看过医生，但
没有医生知道到底是什么病。

2007年，徐一帆的妈妈因心
脏问题到医院就诊。医生在询问
家族史时敏锐地发现，徐一帆去
世的外婆和舅舅都有心脏的问
题，而徐一帆和他的舅舅也有相
似的症状。当时这名教授手头正
好有一个从心肌肥厚患者中筛
查法布雷病患者的项目，最终徐
一帆和妈妈通过基因和酶活性
检测，都被确诊为法布雷病。

“在欧美，法布雷病从出现
症状到最终确诊，平均时间是
13 . 8年。在国内，确诊时间要更
长，因为国内很多法布雷病患者

是因为脏器出现了损害才确
诊。”徐一帆说，误诊不仅会影响
患者对疾病的认知，耽误正常或
者正确的治疗，更可怕的是有可
能会造成二次伤害。有一些病友
因为疼痛难以忍受，长期激素治
疗导致股骨头坏死，只能在轮椅
上生活。

山东第一医科大学附属省
立医院肾内科于澈医生坦言，
因为发病率低，认知率低、诊疗
率低，患者就诊常常散布于多
个诊室，许多法布雷病患者尚
未能确诊。

治疗新方案引进
为法布雷病患者带来希望

除了诊断的困境，治疗用药
也是困扰法布雷病患者的一大难
题。

据了解，相当长一段时间内，
法布雷病在中国缺乏特异性治疗

药物，大多数患者无法控制病情，
只能采取对症干预治疗，比如疼
痛严重发作时用止痛药、肾功能
严重受损采取透析等等。

幸运的是，在国家一系列利
好政策的支持下，新的法布雷病
治疗方案快速引进国内，为提高
患者生存率和生活质量带来了新
的希望。

于澈医生告诉记者，目前，特
异性治疗即酶替代治疗(ERT)，
是国内外指南/共识推荐的法布
雷病一线疗法。通过特异性地补
充患者体内缺乏的酶，减少患者
细胞内GL3的沉积，有效减轻症
状，改善心肌肥厚，稳定肾功能，
从而改善患者的生活治疗和预
后。因此，对于法布雷病患者来
说，规范化、足剂量的早期进行
酶替代疗法治疗对于改善病情、
预防严重并发症具有至关重要
的作用。

2021年4月，针对法布雷病的

长期酶替代疗法瑞普佳正式上
市。作为人细胞来源且在人细胞
中生产的酶替代治疗，瑞普佳可
为患者带来长期的心、肾保护并
延缓疾病进程，改善患者及其家
庭的生活质量。

“山东的法布雷病友还是幸
运的，新药上市加上医保覆盖、大
病医保报销，再加上项目援助等
多方支付的模式，帮助患者最大
限度地减少负担，重回正常生
活。”于澈医生说到。

在此次法布雷病医患交流
会期间，由武田中国携手无锡灵
山慈善公益基金会、北京病痛挑
战公益基金会共同发起的“酶好
前程，焕然心肾”罕见病医疗援
助工程(山东专项)法布雷患者
关爱项目正式启动，将进一步减
轻山东省法布雷病患者的用药
负担，并为患者提供从用药、就
医、受教育、社会融入以及医疗
层面的全方位服务支持。

聚焦诊疗难题 医患共话法布雷病
罕见病医疗援助工程(山东专项)法布雷患者关爱项目正式启动

有这样一种疾病，因为患者体内缺少一种酶，相关代谢物贮积无法排出，导致患者被剧烈疼痛羁縻。随着病程进
展，还会出现严重的肾、心等器官病变，随时危及生命。可是，由于其认知低、诊断率低、有效治疗率低，这种疾病的的患者
确诊时间往往需要数十年之久，而且大部分患者只是接受了非特异性对症干预，无法真正控制病情。

日前，由无锡灵山慈善基金会、北京病痛挑战公益基金会联合法布雷病友会主办，山东第一医科大学附属省立医
院协办、武田中国支持的“酶好新生，驭光前行”法布雷病医患交流会在济南成功举行。
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“一位眼科医生。”刘云川喜
欢这样介绍自己，简单六个字，
背后是三十余年的从医之路。
1989年，她心怀希波克拉底誓
言，毅然加入医生这个救死扶伤
的行列，10000多个日日夜夜，她
始终坚守眼科事业，用精益求
精、孜孜以求的“工匠精神”精研
业务演绎“睛”彩，以无私的爱心
奉献守护人民清晰视界。

济南爱尔眼科医院刘云川
院长见证了近视手术在中国的
蓬勃发展，她表示，一般来说，高
度近视的定义是600度以上，超
高度是1000度以上，“对超高度
的患者来说，框架眼镜镜片非常
厚、非常不舒服，看东西严重变
形。不仅如此，他们的戴镜视力也
很差，甚至不到0 . 3，生活质量很
差——— 有的人找不到工作，有的

即使找到了工作也胜任不了，有
的甚至对象也找不到，说实话，很
多高度近视眼患者觉得自己是受
歧视的。”刘云川告诉记者。

有丰富近视手术经验的刘
云川多次受邀出席国内外眼科
学学术论坛并作精彩发言，从医
以来，经她手术的近视患者高达
数万例，于这些患者而言，刘云
川就像一位程序员，用精湛医术
修复视力bug，“看过太多因近视
问题而焦虑的患者，我能做的就
是尽自己所能，让大家摆脱眼镜
重享清晰”。刘云川表示。

为眼科医生这份热爱的事
业，她坚守了三十余年，她说：

“每个患者找到我，都是对我的
信任，我必定全力以赴！”

临床、科研、带教……她的
身份始终在不停切换，繁琐的不
断重复的工作没有让刘云川感
到一丝一毫的反感，相反，从她
的谈吐和笑容中，看到了她对眼

科事业的热爱，从医三十多年
来，她不仅坚持为患者治病，更
投身眼科建设，抓人才培养，带
教出一批又一批优秀的手术医
生！刘云川院长表示，要让更多
病人受益，必须要培养出更多的
优秀医生！只有学生不断进步，
这样才有学科的希望，因此这么
多年，无论是带教学生，还是指
导后生、晚辈，她总是不遗余力。

爱尔16周年院庆

摘镜团购会

想预约刘云川院长做近视
手术的朋友可以搜索济南爱尔
眼科医院官方微信公众号进行
详细了解。最后为大家放送一条
福利，为庆祝建院16周年，济南爱
尔眼科医院6月12日院庆摘镜团
购会大型回馈感恩活动将在济
南市政协维景大酒店举行，报名
电话0531-85809188。

演绎“睛”彩 修复视力bug
——— 访近视手术专家刘云川
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肺结节会不会癌变？要不要动手术？是不是太
常见了不用管？如何科学客观正确的对待肺结节？
针对广大市民关心的这些问题，山东省卫生保健
协会肿瘤康复宣教中心特别邀请到山东省立医院
医学影像学主任医师、山东大学教授、博士生导师
周存昇教授，于6月8日上午为大家带来一场精彩
的专题讲座《发现肺结节，该怎么办？》。同时，中心
还邀请到天津医大第三医院的王淑芳主任现场一
对一公益咨询，为您排忧解难。

随着影像技术的进步和人们健康意识的提
高，越来越多人参与了年度健康体检，其中有些人
体检之后被告知肺部有结节。有些人过于恐慌，也
有些人放而不管。

据有关资料统计，在所有的肺内孤立结节病
灶中，恶性肿瘤远少于良性病变。就年龄而言，小
于35岁的人群出现肺内孤立结节为恶性肿瘤的仅
占1%～3%，40岁以上者良恶性的概率几乎各占
50%，年龄愈大恶性肿瘤概率愈高，70岁患者恶性
的概率可达70%，一般人群，一年一次的体检是很
有必要的，但对高危人群来说每年进行体检显得
更加重要。那么，哪些人群属于肺癌筛查的高危人
群呢？

一般来说，年龄50岁以上并至少合并以下其
中一项危险因素：

(1)吸烟≥20包/年，其中也包括曾经吸烟，但
戒烟时间不足15年者；

(2)被动吸烟者；
(3)有职业暴露史(石棉、铍、铀、氡等接触

者)；
(4)有恶性肿瘤病史家族史；
(5)有慢性阻塞性肺疾病、弥漫性肺纤维化、

肺结核病史。
山东省卫生保健协会肿瘤康复宣教中心提

醒，需要听课或咨询的朋友，请提前报名预约，为
了保持您良好的个人诚信，预约成功后请务必按
时到。

周存昇：山东省立医院医学影像学主任医师，
山东大学教授，博士生导师，山东省专业技术拔尖
人才，国务院特殊津贴专家，山东省立医院杰出的
学科带头人，省立医院保健特许会诊专家。

王淑芳：天津医大第三医院副主任医师(内
科),全国著名肿瘤专家，从事肿瘤医学临床工作
50余年，在肿瘤的治疗、预防上积累了丰富的经
验，在全国知名医学刊物上发表过论文数篇，尤其
擅长呼吸系统、消化系统肿瘤及疑难杂症的治疗
与康复。
讲课时间：6月8日上午8:30
专家咨询时间：6月8日8:00-17:00，6月9日8:00-12:00
报名热线：0531-86116698

为庆祝中国共
产党建党100周年，
充分践行学党史，感
党恩的实践要求，山
东航空公司货运部
组织员工前来血液
中心爱心献血屋参
加无偿献血活动，他
们用实际行动履行
使命，传递社会正能
量，以满腔热血庆祝
党的百年生日。

我我献献血血

我我快快乐乐
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