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□本报记者 林颖
2月28日是世界罕见病日。
在罕见病患友群中流传一

句话：“比罕见病更罕见的是治
疗罕见病的医生。”

由于确诊难、药品研发成本
高，患者群体长期陷于四处求
医、无药可治、有药用不起的困
境。

据统计，目前全球罕见病种
类已近 7000 种，占人类总疾病
的10%；全球约有3亿名罕见病
患者，中国有 2000 多万罹患罕
见病的患者，并且每年新出生的
罕见病患儿达20万人，白化病、
血友病、天使综合征、渐冻症等
均属罕见病。

近几年，越来越多的罕见病
患者在全国自发组建了各自的
患者群，越来越多的医疗机构、
医生开始关注罕见病患者组织。

“毕竟罕见病在教科书上的
知识太少，关于罕见病的学术、

文献就更少，这就倒逼着医生要
从患者身上去获取知识、总结经
验、寻找答案。”本报健康大使、
中国研究型医院学会罕见病分
会常务理事、福建省立金山医院
副院长郭延松教授说。

2019 年，国家卫生健康委
办公厅发布了《关于建立全国罕
见病诊疗协作网的通知》，公布
324家医院为协作网医院，组建
罕见病诊疗协作网。

其中，福建省有 14 家医院

入选。
作为我省罕见病诊疗协作

网的牵头医院，福建医大附属
第一医院副院长王柠教授指
出，罕见病的诊断、治疗及研
究，不少尚处于探索阶段，这就
造成患者花费巨大、病急乱投
医的现象。

有了网络化的管理，在各省
布点罕见病诊疗医院，对于方便
患者就近就医、医院开展罕见病
研究都十分有意义。

□本报记者 刘伟芳
通讯员 王志成

小梅是福州的一名幼儿园
教师，今年 20 多岁。原本只有
47 公斤的她开始变胖，短短几
个月的时间重了10公斤。

小梅完全不明白，饮食生活
都没大变化，为啥胖了那么多？

比胖更让小梅难以接受的
是，她的脸上也长满痘痘，身上
还长了很多毛，“和个猴子一
样”。小梅回想起来还感到苦涩
又心酸。

除了外表上的变化，小梅的
身体也发生了些不适，月经不
调，血压升高。种种不对劲，小
梅才决定去医院检查。

福建医科大学附属第一医
院神经外科的医生们一看到小
梅的样貌，就判断这是“库欣病”

的典型表现，需要手术治疗。
手术很成功，经过几个月的

休养，小梅又变回了原来那个容
光焕发、肌肤光滑、自信的美女
了。

什么是“库欣病”？
“库欣病是由脑垂体分泌的

‘皮质醇’激素过多导致。每年
每一百万人中大约有 7 个人发
病。是一种罕见病。”神经外科
江常震主任医师告诉记者，“附
一神外科去年接诊库欣病病人
8个！”

“库欣病暂无预防方法，一
旦出现上述的表现，其他科室查
不出病因时，可以考虑到神经外
科或内分泌科就诊。”江常震表
示。

■链接

目前，附一医院在康德智院
长的带领下，已建成由神经外
科、内分泌科、妇产科、影像科、
病理科等多学科组成的垂体疾
病多学科诊疗模式（MDT），为
垂体疾病患者提供全方位、一站
式诊疗服务。

□本报记者 刘伟芳
十几年前，还是大四的文文

在跑步时突然脚软了一下，摔了
一跤，明明摔得不严重，但怎么
都爬不起来，膝盖异常疼痛。

骨科检查没事，四肢却越来
越僵硬，走路一瘸一拐。后来，
高跟鞋穿不了，再后来，连穿着
平底鞋都要扶着墙走，虚弱得就
像“林黛玉”。

再后来，文文的右半身开始
发麻，辗转多家医院，文文才在

福建医科大学附属第一医院神
经内科找到了病因：多发性硬
化。大多数多发性硬化症患者
在20~40岁时出现症状，女性约
为男性的 1.5~2 倍，因此该病也
被称作“美女病”。

福建医科大学附属第一医
院林艾羽教授表示，多发性硬化
主要损害脑部和脊髓。身体的
免疫系统会错误地把大脑、脊髓
的正常髓鞘组织，识别为“入侵
的异己”，发起攻击。目前病因

尚不明确，可能与遗传、环境和
病毒感染等有关。

目前，我国有超过3万名患
者。2018年5月，多发性硬化被
纳入中国《第一批罕见病目录》。

“常见症状包括视力减退、
眩晕、步态不稳、单肢或多肢无
力麻木、三叉神经痛、排便障碍、
性功能减退、疲劳等等。”林艾羽
介绍，多发性硬化症诊治不及时
可导致患者出现瘫痪、失明等后
果。

□本报记者 张帅
福州儿童医院接诊了一

例罕见病例，患病的特征竟
是长相太“漂亮”，相貌异常
出众也是一种病。

高颜值却是一种病？
福州女童甜甜（化名）随

着年龄增长，长得越发好看，
大眼睛、长睫毛，眼神深邃，
像个精致的洋娃娃，人见人
爱。

甜甜逐渐长大，家人却
发现了异常。甜甜长到 4
岁，别人家孩子已经开口会
说话、走路了，可甜甜却仍然
不会说话，走路常摔跤，反应
比较迟钝。

2018年7月，妈妈带着甜甜前
往福建省福州儿童医院内分泌遗传
代谢专科就诊，才发现，甜甜患上了
一种罕见病——“歌舞伎综合征”。

这种“漂亮病”，也叫“歌舞伎
综合征”

接诊的是福州儿童医院内分
泌科主任陈瑞敏，她仍记得刚见
到甜甜时的印象是这个孩子长得
太“漂亮”了，眼睛大大的，睫毛很
长，薄嘴唇，

虽然当时已5岁，但讲话不清
楚，只有她的父母听得懂，身高也
比正常孩子矮了15厘米。有明显
的智力低下，生长发育迟缓。

陈主任说，歌舞伎综合征是
一种基因变异引起的遗传性疾
病。患有该病的孩子长相较特
殊，有一些患儿甚至相当“漂亮”，
但表情欠丰富或有些呆滞。他们
的睫毛长而浓密，睑裂细长，下眼
睑外1/3外翻，整个面容看上去就
像是化了妆的花旦一样。这个病
名是因为患者的眼部特点与日本
歌舞伎艺人的外眼角妆容相似而
得。

目前国内对该病的报道较
少，多数是新发变异，少数遗传自
父母。

这种病几乎累及全身器官
歌舞伎综合征临床表现多样，

几乎可以累及全身所有的器官。
因此早期诊断早期治疗，有利于提
高患儿的生存质量。陈主任介绍，
目前该病症的治疗涉及内分泌、遗
传、康复、心理、耳鼻咽喉科及社会
工作者等多学科管理。

比如甜甜，个头矮小，在排除
禁忌症之后，2018年12月起，陈主
任便开始给予促生长治疗。经过
一年的综合治疗，甜甜身高长了
9cm。上月复诊时，已 8 岁的她，
身高又长了8.5cm，而且在家长的
配合康复训练下，语言和运动能
力也有了较大的进步。

罕见病，患者群体已超2000万人
福建省有14家医院入选罕见病诊疗协作网医院
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走路总摔跤 原是患上“美女病”

突然发胖10公斤，满脸痘

妙龄女得了可治的罕见病“库欣病”


