
A09身边2024年2月29日 星期四

记者 秦聪聪 通讯员 毛瑞锋

移植“生命种子”

带来罕见病治愈希望

“罕见病其实并不罕见。”山
一大一附院儿童内科主任兼儿童
血液内科主任王红美介绍，罕见
病是一类发病率低、病种繁多但
症状严重的一类疾病，目前，全国
已经确认的罕见病有7000多种，
约占人类总疾病的10%；我国有
2000多万名罕见病患者，每年新
增患者超过20万名。从这些数据
来看，被罕见病影响的人群并不
在少数。

近年来，随着社会对罕见病

关注度的提高、对罕见病认识的
深入及检查手段的进步，罕见病
诊断难的状况得到改善。但是，无
药可医、购药困难、负担过重等问
题依然困扰着诸多罕见病患者及
其家庭，仅有10%左右的罕见病
患者得到了治疗。

“随着医学的进步，部分无法
用传统方法治疗的儿童罕见病，
可以通过造血干细胞移植手术找
到新的希望，有些可以缓解症状、
控制发展，有些还可以得到治
愈。”王红美指出，罕见病的发生
多与遗传缺陷有关，约50%-75%
的罕见病在出生时或儿童期就会
发病，因此，罕见病的早期的诊断
和治疗非常重要。

据介绍，造血干细胞是人体

血细胞的“种子”，存在于脐带血、
外周血和骨髓中，具有自我更新
和多向分化潜能。也是因此，移植
造血干细胞可以重建患者的造血
和免疫功能，还能够产生一些代
谢的酶，从而成为治疗罕见病的
一个有力武器。

2023年10月，王红美带领团
队完成了国际报道中年纪最小的
重症联合免疫缺陷病新生儿造血
干细胞移植。

“这是一种以各种获得性免
疫功能都明显丧失为特征的先天
性疾病，若不重建免疫或无菌隔
离，患儿在1岁以内夭折。”王红美
介绍，该患儿在出生当天通过新
生儿疾病筛查确诊重症联合免疫
缺陷，因为家庭中此前已经有一

个因此疾病夭折的孩子，所以家
长有强烈移植意愿，在确诊该病
后随即转院过来。经过精心准备
与充分沟通，出生后3天，这个孩
子就被送进了移植仓。

风险与希望并存，但好在结
果是幸运降临。孩子满月时，免疫
功能已经开始恢复；53天后顺利
出仓，复查免疫功能越来越好，生
长发育指标也都正常。

写就“山东经验”

惠及更多罕见病患儿

一次移植，创造完全不一样
的人生，这样的病例，在山一大一
附院儿童血液内科并不罕见。

王红美介绍，从目前公布的
罕见病目录来看，近三分之一的
罕见病可以通过造血干细胞移植
实现缓解或根治，尤其是先天性
造血缺陷(如先天性红细胞缺陷、
先天性骨髓衰竭综合征、范可尼
贫血等)、先天性免疫缺陷(如重
症联合免疫缺陷病、家族性噬血
细胞综合征、湿疹-血小板减少
伴免疫缺陷综合征、高IgM综合
征、慢性肉芽肿病等)和先天性代
谢异常类疾病(如粘多糖病、肾上
腺脑白质营养不良、半乳糖唾液
酸贮积症等)。

作为省内最早专业开展儿童
造血干细胞移植的科室，山一大
一附院儿童血液内科团队熟练掌
握骨髓移植、外周血干细胞移植
和脐带血干细胞移植技术，已经

累计完成儿童造血干细胞移植
400余例，无论是儿童造血干细胞
移植的数量、疾病种类还是成功
率，在省内都无出其右，多项移植
技术填补省内空白，走在全国前
列。

从移植前适应症的把关、预
处理方案的优化，到移植环节的
操作、并发症的管理，以及后续的
随访、对生长发育的监测与指导，
经过这些环环相扣的缜密设计，
多数孩子经治疗都回到了正常生
活和成长的轨道。

在不断创新移植技术、扩展
移植病种的同时，团队总结形成
了儿童造血干细胞移植的“山东
经验”——— 优化方案的分层管理，
科主任全面负责、兼顾躯体与心
理的全面诊治，关注生长发育的
儿科特色，控制花费的经济实惠。

王红美提醒，相当部分罕见
病一经确诊就意味着移植指征的
确立，因此，还是要提高对罕见病
的关注，抓住疾病的最佳干预时
机。

病虽罕见，爱不罕至。作为山
东省研究型医院协会儿童造血干
细胞移植分会、山东省罕见疾病
防治协会儿童罕见病分会的主任
委员单位和山东省儿童免疫缺陷
病专科联盟的发起单位，山一大
一附院儿童血液内科在孜孜以求
提升自身罕见病诊疗能力的同
时，着力于罕见病规范诊疗的推
广和科普，力争让更多罕见病患
儿重启健康人生。

山一大一附院儿童血液内科

造血干细胞移植“破局”罕见病治疗

记者 焦守广 通讯员 赵梅

肺癌高危人群

每年要查一次体

2021年10月，64岁的李先生
在济南市中心医院参加早诊早
治项目，肺CT检查结果显示，李
先生的双肺有多个直径5mm的
实性结节。由于没什么症状，李
先生放松了警惕，连续两年没查
体。今年1月，李先生再次到中心
医院参加早诊早治项目筛查，这
次的结果让李先生和家人震惊
不已：肺癌中晚期。“到现在一点
症状也没有，怎么会发展到肿瘤
呢？”

济南市中心医院中心院区胸
肺外科主任朱良明介绍，癌症是
严重威胁人民生命和健康的疾
病，也是我国因病死亡的主要原
因之一，目前因出现临床症状就
诊者，多为中晚期病人，治疗过程

痛苦，造成家庭经济沉重负担，且
治疗效果不佳。

据“2022年中国恶性肿瘤疾
病负担情况”报告，肺癌的发病
率、死亡率最高，2022年的发病数
和死亡数高达 1 0 6 . 0 6万人和
73 . 33万人。国家癌症中心数据
统计：早期肺癌5年生存率95%以
上，中晚期肺癌5年生存率只有
16%。济南市中心医院专家表示，
像李先生这种情况非常可惜，如
果能够遵医嘱定期复查，发现有
癌变倾向，及时手术治疗就会避
免这场悲剧。

朱良明表示，45-70岁有肺

癌高危因素人群，每年都要进行
一次健康查体，通过科学有效的
技术方法对人群进行早诊早治，
及时发现癌前病变和早期癌症，
以提高生活质量。据了解，济南市
癌症早诊早治项目在济南市中心
医院开展已经有四年，已经有近
三万人受益。

肺癌有哪些

早期症状

朱良明介绍，肺癌早期的症
状主要包括咳嗽、咳血、胸痛
等。咳嗽是最常见的症状，以咳

嗽为首发症状者占35%-75%。
由于肿瘤的生长部位、方式和
速度等不同，咳嗽的表现也不
尽相同，常表现为无痰或少痰
的阵发性刺激性干咳。咳血是
肺癌的最常见表现，以此为首
发症状占约3 0%，以中央型肺
癌多见。以呼吸困难为首发症
状的肺癌患者约1 0%，早期主
要表现为气短、喘息、偶尔也会
出现喘鸣。

肺癌早期的全身性症状主要
包括发热等。以发热为肺癌首发
症状的患者约20%-30%。早期肺
癌发热的主要原因为炎性发热，
多见于中央型肺癌肿瘤生长时阻
塞支气管开口，引起相应肺叶或
肺段阻塞性肺炎或肺不张而发
热，一般多在38度左右，较少超过
39度。

需要注意的是，有的肺癌患
者一开始并未出现呼吸系统相
关症状，而是因为肺外的症状
而就诊，比如杵状指/趾、关节
疼痛、肌肉疼痛、肌力减弱、浮
肿等。这些症状通常按照关节
疾病、神经系统疾病或肾病等
进行常规治疗后，效果不理想。

此时，应考虑可能为肺癌的肺
外表现。

朱良明提醒，上述三类肺癌
早期的症状或前兆，并不一定发
生于每个肺癌患者,同一个患者
也不一定会同时出现上述三类症

状,所以当患者出现上述症状时，
需要及时就医，进行系统的检查
以便及时治疗。

发现肺结节未定期复查

64岁男子两年后确诊肺癌中晚期
济南一男子体检时发

现了肺结节没重视，两年后
再去检查确诊肺癌中晚期。
专家表示，有肺癌高危因素
人群，最好每年进行一次健
康查体，及时发现癌前病变
和早期癌症。

每年2月的最后一天为国
际罕见病日，今年的主题是

“关注罕见、点亮生命之光，弱
有所扶、践行人民至上”。

以特色技术创新应用破
解罕见病诊疗之困，山东第
一医科大学第一附属医院
(山东省千佛山医院，以下简
称“山一大一附院”)儿童血
液内科通过儿童造血干细胞
移植实现部分罕见病的长期
缓解或根治，为那些被罕见
病击中的孩子与家庭点亮生
命的希望。

延伸阅读

哪些人需要做

肺癌的早期筛查

1 .吸烟：吸烟是引起肺癌最
常见的原因。同不吸烟者相比，
吸烟者发生肺癌的风险高20倍。
吸烟者死亡率比不吸烟者高4-10

倍，并且与吸烟的初始年龄、时
间长短、吸烟量等因素相关。

2 .职业接触：某些职业的工
作环境中存在氡气、石棉、砷、煤
焦油、甲醛等致癌因子，导致肺
癌发生的危险性增加。

3 .空气污染：燃料燃烧和烹
饪产生的室内污染，以及工业废
气、汽车尾气等室外污染，均为
肺癌的危险因素。

4 .电离辐射：肺对放射线较为
敏感，大剂量电离辐射可引起肺癌。

5 .遗传与基因：家族聚集、遗
传易感性、基因改变，在肺癌的
发生中起重要作用。

6 .既往肺部疾病：如肺结核、
支气管扩张症等，会增加肺癌发
生的风险。

““国国际际罕罕见见病病日日””特特别别报报道道
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