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■长得好看可能是一种病

上周六上午，患有“鸟
面综合征”的王丹（化名）
找到王学谦求助。该患者已
经怀孕，担心自己的病会遗
传给下一代。王学谦建议她
在怀孕13周的时候，进行
绒毛穿刺，可以进一步明确
生育风险，阻断罕见病先天
缺陷患儿的出生。

作为我市引进的首位
遗传学博士，自2019年从
复旦大学生物医学研究院
遗传学专业毕业后，王学
谦一直与各类罕见病患儿
及家长打交道。“随着‘二

胎’‘三胎’的放开、高龄
产妇的增多，加强孕、产
前筛查尤为重要。即使夫
妻双方都是健康的正常人，
也有一定风险生育患有罕见
病的后代。”

在国际罕见病日到来之
际，王学谦呼吁广大市民把
好预防关，早发现、早干预
是罕见病防治的最佳途径。通
过婚前、孕前筛查，产前筛查
和产前诊断，新生儿筛查的三
级预防策略，可以有效防范罕
见病的发生。

本报记者冯启榕

这是一群特殊的患者，让我们走进他们的世界

关爱罕见病，让“罕见”被看见
2 月 28 日 ，第

15 个 国 际 罕 见 病
日。罕见病在儿童
中高发，确诊难、治
疗昂贵，很多罕见
病无药可治。随着
我市罕见病专病门
诊的开设、罕见病
互助组织的诞生，
加上热心志愿者的
加盟，在多重关爱
下，越来越多的罕
见病患者开始从容
面对他们的人生，
分 享 他 们 各 自 的

“生命色彩”。

你相信吗？长得漂亮，
也可能是一种病。两岁半的
女童小美（化名）有着大大的
眼睛、长长的睫毛，像个化过
妆的洋娃娃，但妈妈却为此
忧心不已。原来，小美患上
一种罕见病——“歌舞伎综
合征”。上周，她在市妇保院
罕见病专病门诊得到了确
诊。这也是我市首例确诊的

“歌舞伎综合征”患儿。

“这是一种基因变异引
起的遗传性疾病，较为罕见。”
市妇保院罕见病门诊遗传咨
询师王学谦博士介绍，患者眼
部特点与日本歌舞伎艺人的
外眼角妆容相似，故被命名为

“歌舞伎综合征”。王学谦介
绍，“歌舞伎综合征”患儿可能

会出现骨骼异常、听力或视力
损害、智力发育迟缓。

2019年，我国公布了第
一批罕见病名录，共计121
种。“罕见病在儿童中高发，
几乎有一半患者是儿童。更
不幸的是，这些孩子中有
30%无法活过5岁。”王学谦

介绍，仅去年，该院就诊断出
50例罕见病患者，大部分患儿
面临无药可治的局面。

市政协委员孙郁雨作为脊柱
外科专家，曾在临床上遇到神经
纤维瘤病等罕见病患者。“目前，
南通尚未建立罕见病备案系统，
平时需要多家医院协同合作，携
手尽早识别出各类罕见病。同
时，社会各界应积极行动起来，
给予罕见病患者更多关爱！”

“明确诊断只是第一
步，患者未来的生活还有很
长一段路要走，我需要给患
者及家属耐心答疑解惑、心
理疏导。”王学谦说，与每个
患者或患儿家属交流的时
间平均达到40分钟。曾有
一名罕见病患儿的父亲带
着基因检测报告向王学谦
哭诉，担心刚出生的孩子会
夭折。“我告诉他只要早发
现、早治疗，孩子的病情是

可以得到控制和延缓的，并
推荐他加入了相关病友
会。要相信医患携手，通过
正规的康复训练，一定能够
给孩子最好的帮助。”后来，
在王学谦的耐心劝解下，这
位父亲终于冷静下来。

神经内科专家朱向阳工
作的南通市第一人民医院，

是江苏省卫健委和江苏省医
保局指定的南通地区唯一
定点罕见病治疗机构，一直
高度关注各类罕见病的规
范化诊治。“脊髓性肌萎缩
症也是一种罕见病。”朱向
阳说，大多数患儿在不加干
预的情况下，寿命不超过2
岁。由于这类患儿的脊柱

侧弯非常严重，几乎扭成了麻
花，每次都要通过腰椎穿刺鞘
内注射药物，难度非常大，并
不是简单的静脉滴注。为此，
该院神经内科会同儿科、康复
科、脊柱外科、手术室等开展
多学科团队协作，为这些孩子
送上最科学规范的救治。朱
向阳对这些特殊的患儿十分
关心，每次治疗时，她都会与他
们聊聊学习生活，鼓励孩子们
树立信心、战胜病魔。

拍抖音、写书、办公众
号……这是41岁的渐冻症
患者葛敏的生活。“其实，支
撑我好好活下去的动力是帮
助他人。”自2018年创办渐
冻人互助平台——“冰语阁”
以来，葛敏就从未停下帮助他
人的脚步。利用该平台，葛敏
每年都筹集善款，为家境贫困
的“冻友”送去关爱。去年5
月，她还发起组织了南通渐冻

症患者首次郊游，6名渐冻人
相约游览南通博物苑。今年，
她又忙着与相关医疗机构联
络，策划举办“冻友”家属护理
操作现场培训活动，“忙碌，
让我没时间悲伤。”

像“冰语阁”这样的罕见
病互助平台，在南通并非少

数。血友病同样是一种罕见
病。早在2015年，我市血友
病患者的自发组织——“南
通市阳光血友之家关爱中
心”就在民政部门注册成立，
由患者、家属、医护人员和爱
心人士等 200 多名成员组
成。中心负责人陆国平就是

一名血友病患者。
7年来，他们先后走访了

65个血友病患者，累计为41
个困难病友家庭提供60多万
元的爱心救助，并与通大附院、
瑞慈医院血友病治疗中心建立
良好的合作。“今年，我们将引
领病友自主创业，进一步减轻
家庭和社会负担。”陆国平说，
只要勇敢面对生活，血友病患
者同样也有精彩人生。

心理疏导跟治疗一样重要■

罕见病患者也有精彩人生■

把好预防关远离罕见病■

“南通市阳光血友之家关爱
中心”的骨干成员走访慰问贫困
血友病患者。 (资料图片)

渐冻症患者葛敏40周岁生
日当天与关心她的医护人员、爱
心志愿者开心合影。(资料图片)


