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健康科普

薛女士5年前体检发现心脏
彩超有异常，因为“主动脉瓣关
闭不全”，医生在追问了解到她
的母亲和外祖母也是瘦高体型
且外祖母因心脏疾病逝世之后，
高度怀疑她患有“马凡综合征”，
建议她进行相关基因检测，结果
证实她确实携带FBN1基因杂合
突变，该突变遗传自其母亲。

薛女士一家害怕自己的“坏
基因”会遗传给下一代。夫妻俩
了解到“第三代试管”胚胎植入
前遗传学诊断（PGD）技术成熟，
能够帮助他们生育一个不携带
特殊致病基因突变的宝宝，于是
决定寻求辅助生殖技术助孕。
在医学团队的精心护航下，幸运
地获得了两枚不携带“马凡综合
征”相关致病基因的正常胚胎，
并且薛女士仅进行一次胚胎移
植就成功妊娠，最终顺利分娩了
一个非常健康的宝宝。

什么是马凡综合征

现代科学证实马凡综合征
（MFS）是一种由细胞外基质蛋白
——原纤维蛋白 1 基因（FBN1）

突变引起的结缔组织疾病。它
是 由 法 国 儿 科 医 生 Marfan 于
1896 年首先发现的，又名“天才
病”。意大利小提琴家帕格尼
尼、美国女排运动员海曼、中国
男排运动员朱刚都患有马凡综
合征。马凡综合征给他们带来
了常人难以企及的天赋，同时也
给他们的人生早早定下了悲剧
的结尾。马凡综合征发病率低
但死亡率极高，疾病主要特征为
身材高，四肢、手指、脚趾都细
长，称为蜘蛛指；眼部病变有晶
体状脱位或半脱位、高度近视、
白内障、视网膜剥离、虹膜震颤；
心血管方面，马凡综合征患者的
大动脉血管中膜往往发育不良，
容易发生主动脉进行性扩张、主
动脉瓣关闭不全，由于主动脉中
层囊样坏死而引起主动脉窦瘤、
夹层动脉瘤及破裂。若未经良
好诊治，1/3 患者自然生存寿命
平均仅为32岁，另外2/3患者的
寿命也很难突破50岁。

马凡综合征的遗传方式

马凡综合征的遗传方式是

常染色体显性遗传，具有垂直传
播、男女机会均等的特点。如患
者与另一患者结婚，所生子女一
定是患病的；如患者与另一正常
人结婚，其下一代有50%的概率
患病。有15%～30%的MFS是患
者自身基因新发突变导致，这部
分患者生育的后代也会有 50%
的概率患病。

马凡综合征如何避免遗传
给下一代

对于基因突变位点明确的
马凡综合征患者，若选择自然妊
娠，那么需在孕中期羊水穿刺抽
取少量羊水进行遗传学检测以
明确胎儿是否携带有亲源的基
因突变。一旦胎儿遗传到其父
母的 FBN1 基因突变，必然面临
着被引产或者是生下来患有马
凡综合征这两种情况之一。

胚 胎 植 入 前 遗 传 学 诊 断
（PGD）即“第三代试管”技术，是
指在常规试管婴儿治疗过程中，
对移植到母体子宫之前的胚胎
进行遗传学测，选择性植入胚
胎，从而防止单基因病和染色体

异常患儿的出生。
像马凡综合征这样的罕见

病，往往没有有效的治愈方法，
预防的意义更重于诊治。有生
育需求的马凡综合征患者，可选
择在孕前进行疾病相关基因的
检测。明确携带致病突变的家
系，强烈建议到生殖中心的遗传
门诊进行 PGD 遗传咨询，知情
选择“第三代试管”辅助生育，筛
选不携带致病突变的胚胎植入
宫腔。

对薛女士来说，“第三代试
管婴儿”技术不一定是完美的，
她经历了普通女性没有经历过
的痛苦和煎熬，付出大量的时
间、精力和金钱，但“第三代试管
婴儿”技术从源头上阻断了马凡
综合征致病基因向下一代传递，
真正帮助她破除家族的遗传魔
咒，实现了优生优育。如此“生
而不凡”对她而言非常值得。

（作者：余爱丽1 福建省妇
幼保健院 生殖医学中心 副主
任医师

蔡雪芬2 福建省妇幼保健
院 生殖医学中心 主治医师）

痛风是一种由于尿酸代谢
异常引起的慢性代谢性疾病，主
要特征是血尿酸水平升高，导致
尿酸盐结晶沉积在关节及其周
围组织，引发炎症反应。典型症
状表现为急性发作时的剧烈关
节疼痛、红肿、发热和触痛，尤其
是大脚趾关节。若不加以控制，
痛风可发展为慢性痛风性关节
炎，导致关节畸形和功能受限。
因此，痛风不仅对患者的生活质
量造成严重影响，还可能带来严
重的健康危害。

痛风发作诱因是什么呢？
我们要如何预防痛风？

痛风发作7大诱因

1.高嘌呤食物摄入
痛风患者普遍对嘌呤敏感，

而肉类、动物内脏和部分海鲜等
食物富含嘌呤。大量摄入这些
食物会导致体内尿酸水平升高，
进而诱发痛风。据统计，痛风患
者的饮食中，高嘌呤食物占比较
大。

2.酒精摄入
过量饮酒，特别是啤酒和白

酒，是痛风发作的独立危险因

素。酒精会干扰尿酸的代谢和
排泄，导致尿酸在体内堆积，从
而增加痛风发作的风险。

3.肥胖
肥胖是痛风发作的重要诱

因之一。肥胖者体内脂肪含量
高，脂肪代谢会产生大量尿酸，
同时肥胖还会影响尿酸的排泄。

4.疾病诱发
患有肾脏疾病、心血管疾

病、代谢综合征、银屑病、糖尿病
等疾病的人群，由于这些疾病与
高尿酸血症密切相关，因此更容
易导致痛风发作。

5.药物诱发
一些药物，如噻嗪类利尿

剂、环孢素等，可能影响肾脏的
尿酸排泄能力，从而导致血尿酸
水平增高，诱发痛风。

6.缺乏运动
缺乏运动会导致身体新陈

代谢减缓，影响尿酸的排泄。长
期久坐、缺乏运动的人群，痛风
发作的风险相对较高。

7.经常熬夜
熬夜时，身体进入应激状

态，能量代谢会以产生更多嘌呤
废物的形式进行，可能会诱发痛

风疾病。作息不规律也是痛风
发作的诱因之一。

预防痛风的6大习惯

1.低嘌呤饮食
为了预防痛风，应当避免摄

入过多高嘌呤食物，如红肉、内
脏（如肝脏、肾脏）、海鲜（如虾、
蟹、鱼子等）。这些食物在代谢
过程中会产生大量的尿酸，增加
痛风发作的风险。相反，应当增
加蔬菜、水果、全谷类和低脂乳
制品等低嘌呤食物的摄入。

2.禁酒
酒精，特别是啤酒和白酒，

会干扰尿酸的代谢和排泄。长
期大量饮酒会导致尿酸在体内
积累，增加痛风发作的风险。因
此，为了预防痛风，应该尽量控
制饮酒量，甚至完全戒酒。

3.控制体重
肥胖是痛风的一个主要风

险因素。肥胖者由于体内脂肪
含量高，会产生更多的尿酸，同
时肥胖也会降低身体对尿酸的
排泄能力。因此，适当减肥是预
防痛风的有效方法之一。

4.增加运动

适当的运动可以促进身体
的新陈代谢，帮助身体排出多余
的尿酸。建议每周进行至少150
分钟的中等强度有氧运动，如快
走、慢跑、游泳等。

5.规律作息
保持规律的作息习惯，避免

熬夜和过度劳累。长期熬夜和
过度劳累会导致身体内分泌紊
乱，影响尿酸的代谢和排泄。应
该保证充足的睡眠时间，尽量避
免熬夜和过度劳累。

6.定期体检
定期进行体检是预防痛风的

重要措施之一。通过体检可以及
时发现并治疗可能诱发痛风的疾
病，如高血压、高血脂、糖尿病
等。如果有任何异常情况，应该
及时就医并接受专业的治疗。

了解痛风发作的七大诱因
对预防和控制痛风至关重要。
痛风患者和潜在人群都应积极
采取这些措施，以维护健康的身
体状态，享受高质量的生活。记
住，预防胜于治疗，朋友们从现
在开始，为健康加分！

（作者：许文锟 泉州市正骨
医院 风湿科 主治医师）

痛风是如何发作的

PGD技术助力 宝宝不携带坏基因


