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母系遗传
一个家族十个“同病人”

罕见病 80%由基因缺
陷导致，因而有时一个家
族多个患者并不少见。

令福建医科大学附属
第一医院神经内科副主任
医师林翔印象最深的是一
个有着十个患者的“罕见
病”家族。

2023 年，漳州 24 岁的
小王（化名）来到附一神经

内科就诊。
这五年来，小王觉得

自己的身体越来越不受控
制，平衡感越来越差，双脚
肌肉萎缩，常常踮脚走路，
走路不知不觉会交叉成

“剪刀”，时常会被自己绊
倒……

在详细问诊后得知，
小王有一个同父母的姐
姐，在 12 岁的时候也出现
了下肢僵硬，行走不灵活，
无法跑步。

这很可能是基因缺陷
导致的罕见病——遗传性
痉挛性截瘫。

最终，病因锁定了线

粒体基因 MT-TV 突变。
这是一种母系遗传，即只
要母亲有病，生下的小孩，
无论男女，都会出现轻重
不一的症状。

“我们为他的家人们
做了一次‘普查’，最后发
现，小王的外祖母、舅舅、
母亲、小姨，加上小王母亲
的四个孩子、小姨的两个
儿子都患上了遗传性痉挛
性截瘫。”林翔表示，“小姨
家的两个孩子，已经到了
屈膝扶墙缓行的地步。”

在进行了口服药物试
验性治疗后，小王的症状
有所改善。

多在儿童期起病
更需早诊早治

罕见病大多是基因
缺陷，所以 60%以上的罕
见病在出生或儿童期发
病，30%于5岁前因无法获
得有效治疗而死亡，多为
终生疾患。

“对于罕见病患者，只
有早发现、早干预，才能收
获较好的治疗效果。有些
罕见病虽然无法治愈，但
可以控制病程发展，延长
生命周期。”福建医科大学
副校长、附一医院副院长
陈万金表示。

但临床上，很多患者
都卡在确诊难，而错过了
最佳的治疗时期。

为了更好地帮助罕见
病患者，2023 年5 月，附一
医院罕见病医学科正式开
科，联合神经内科、小儿
科、血液科、内分泌科、皮
肤科、风湿免疫科、肾内科
等临床科室，以及病理、检
验、影像、核医学等医技科
室在内的十余个科室，形
成跨学科团队共同研究和

探索罕见病的诊断和治
疗，为患者提供“一站式”
临床诊疗服务。

“我们希望患者找到
了我们，我们整合资源替
他们揪出病因，而不是他
们在各个科室间游走，去
寻求答案。”陈万金表示。

罕见病罕见，但诊治
罕见病的医生可能更罕
见。

“搭建诊疗网络，是
现阶段提升罕见病诊断
效率的有效手段。”福建
省医学会罕见病分会主
任委员、福建医科大学附
属第一医院王柠教授介
绍说。

2019 年 福 建 医 科 大
学附属第一医院牵头成
立省罕见病诊疗协作网，
经过 5 年的实践，14 家协
作医院之间已经形成默
契，基层医院发现罕见病
疑似病例后，可立即与协
作组牵头医院进行沟通，
由牵头医院评估病人情
况，再进行相应诊断和后
续治疗指导。

希望每一名罕见病患
者，都能被关注、被呵护！

罕见病人不罕见

5 岁孩子饭量奇
大、行为异常

5 岁的轩轩（化名）就

是一个患有小胖威利综合
征的孩子，因为天生没有
饱腹感，轩轩每顿饭都恨
不得把碗和盘子都舔干
净。

开始家人们认为轩轩
只是比其他孩子更能吃，
可随着年龄增加，他们发
现“大胃王”轩轩除了饭量
出奇地大外，行为脾气也
有些异常。如果限制他吃
东西，他会非常暴躁地摔
东西，有时甚至会去吃垃
圾。

当父母带着轩轩找到
刘晖时，轩轩被诊断为小
胖威利综合征，临床表现
复杂多样，缺乏特异性。

小胖威利宝宝常常易
误诊为脑瘫、脊髓性肌萎
缩症(SMA)、重症肌无力、
软骨病、发育迟缓、单纯性
肥胖症等。

和普通的肥胖不同，
小胖威利宝宝通常贪食

但 缺 乏 饱 腹 感 ，同 时 多
数 孩 子 认 知 、运 动 及 语
言发育无法达到正常水
平 。 由 于 病 态 的 肥 胖 ，
此类患儿还会出现肥胖
相 关 问 题 ，严 重 者 可 危
及生命。

尽管小胖威利宝宝
在幼儿期之后会表现出
异 常 旺 盛 的 食 欲 ，但 在
婴 幼 儿 期 ，他 们 却 截 然

相反，往往有喂养困难、
发 育 缓 慢 或 停 滞 的 表
现。

在省儿童医院
他们可以申请救助

为了给予小胖威利宝
宝更多的帮助，省儿童医
院内分泌遗传代谢科举办
了小胖威利综合征多学科
义诊活动。

这群孩子“永远吃不饱”

□本报记者 刘伟芳
“月亮宝宝”（白化病）、

“不食人间烟火的天使”（苯
丙酮尿症）、“瓷娃娃”（成骨
不全）、“蝴蝶宝贝”（大疱性
表皮松解症）……

这些美丽名字的背
后，都是罕见病患者难以
言说的痛。

每年2月的最后一天
为国际罕见病日，但由于
罕见病种类多，我国人口
基数大，有超2000万名罕
见病患者，每年新增患者
超过20万人。

罕见病，其实一点也
不罕见。

□本报记者 林颖
“若不控制，他会一

直吃个不停，像吹气球一
样迅速发胖。”

在福建省儿童医院
内分泌与遗传代谢科刘
晖主任医师的门诊里，时
不时会遇到家长给她讲述
自家孩子寻觅食物的故
事，他们的孩子有一个共
同的特点——食欲旺盛，
即便吃了很多东西也没有
饱腹感，他们长期被饥饿
折磨，而且有点呆呆的。

他们被称作“吃不饱
的天使”，但在这美丽名
字的背后，其实隐藏着一
个罕见的疾病——小胖
威利综合征。

当新生儿存在肌张
力低、皮肤特别白皙、运
动和语言发育落后等异
常表现时，也应高度怀
疑小胖威利综合征。

对于确诊的患儿，
通过科学的医疗手段干
预、康复，是可以控制病
情、预防并发症、提高生
活质量及延长寿命。

提醒

记者观察

福建医科大学附属第一医院罕见病专家团队进行多学科研讨

医院还联合中国红十
字基金会成长天使基金，
对 2 岁以内确诊的小胖威
利患者提供公益救助（如
图），减轻小胖威利患者的
经济负担。

如果 2 岁以内确诊小
胖 威 利 综 合 征 的 困 难 家
庭，可前往省儿童医院内
分泌遗传代谢科申请公益
救助。


