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为何身材苗条的人
也可能血脂异常、胆固醇
增高呢？

林建珍说，80%左右
的胆固醇靠人体自身合
成，食物中的胆固醇来源
只占 20%左右。而且食
物中的胆固醇的吸收率
只有30%，随着食物胆固
醇含量的增加，吸收率还
要进一步下降。

因此，胆固醇增高的
原因是多方面的。首先，
是吃得过多，如大量进食
动物性食品（动物内脏、
海鲜类食品、蛋黄等）、全
脂奶产品（全脂奶、奶油、
奶酪、黄油、冰激凌）、某
些油脂，以及由这些东西
加工成的食品，如甜饼、
蛋糕、各种派、松饼等；其
次，吸烟、超重和肥胖、年
龄增长、缺乏体育运动
等，也导致“坏”胆固醇水
平增加；再次，一些疾病
（如甲状腺机能减退和肾
病综合征）、遗传因素等，
都会引起胆固醇增高。

“在临床，经常可以
看到体型偏瘦人群体检
发现包括胆固醇的血脂
增高。”林建珍医生建议
从以下几方面来管理血

脂健康：
1.合理膳食：限制油

脂，每日摄入 20~25g，采
用不饱和脂肪酸替代饱
和脂肪酸，避免摄入反式
脂肪，增加水果、蔬菜、全
谷薯类、膳食纤维及鱼类
的摄入。

2.增加活动：建议每
周至少 150 分钟中等强
度的有氧运动，或 75 分
钟高强度运动。

3.控制体重：腰围男
性 <90cm，女 性 <85cm，
体重指数（BMI）控制在
18.5~23.9kg/m2。

4.戒烟限酒：男性和
女性成年人每日饮酒应
该不超过酒精25克和15
克，每周不超过2次。

5.药物治疗：胆固醇
严重超标，需在医生指导
下使用降脂药物。

此外，体检报告中血
脂没有代表升高或降低
的“箭头”，也不代表血脂
就完全达标。对有心脑
血管病的患者而言，对血
脂的要求可能更好，要在
医师的全面评估下，才能
判断血脂的目标值。血
脂异常人群，还需要定期
复查。

“法布雷病是一种罕
见的X连锁遗传溶酶贮积
症，是由于GLA基因突变
引起的。”附一医院罕见病
医学科主任林毅主任医师
介绍，基因突变引起人体
内 α-Gal A 这种溶酶体
水解酶活性下降，造成酶
的代谢底物不能分解而致
病，并且随着患者年龄的
增长，可造成心脏、肾脏、
脑部等多系统、多器官的

严重损伤。所幸，小明尚
处于疾病早期，症状较轻，
还未累及心脏、肾脏、脑部
等重要器官，只表现为皮
肤和足部的伤害。

由于法布雷病可累及
多脏器，临床表现复杂多
样，所以容易出现误诊、漏
诊的现象，需通过酶活性、
基因检测、生物标志物等
多项指标综合诊断。“在治
疗上，从发病机制看，既然

缺酶，那我们就补回去，
‘缺啥补啥’是法布雷病酶
替代治疗最基本的原理。”
林毅主任介绍，法布雷病
患者积极规范地治疗，可
以延缓疾病进展，改善生
活质量，降低相关并发症
的发病率，从而延长生存
期。

明确诊断后，小明定
期到附一医院罕见病医学
科住院接受阿加糖酶α的

酶替代治疗，目前，症状和
身体各项指标均得到改
善。

林毅主任还介绍，法
布雷病为X连锁显性遗传
病，遵循一定的遗传规律：
如果父亲患病，则女儿患
病风险为 100%，儿子患病
风险为 0；如果母亲患病，
则女儿和儿子患病风险均
为 50%。男性患者重于女
性患者。

身材偏瘦 体检胆固醇竟然也会高
年底体检高峰，很多人发现血脂异常，胆固醇话题再次成为热门

双脚莫名疼痛 18岁少年查出罕见病
少年患了“法布雷病”，发病率仅十万分一，可造成心、脑、肾等多脏器损伤，可遗传

N海都记者 林宝珍

当下，正值岁末的体检
高峰，不少人发现自己的血
脂异常、胆固醇偏高，因此对
胆固醇话题格外关注。

胆固醇与我们的健康有
多大关系？是否有“坏”胆固
醇？“瘦子”为何胆固醇也偏
高？蛋黄、黄油和动物内脏
等还能吃吗？……就此，记
者采访了福建省级机关医院

心内科林建珍副主任医
师，请他给大家讲讲关于
胆固醇的“故事”。

今年48岁的杨先生（化
名），一直很注意饮食健康，
也有适当运动，身材保养得
不错，不仅没有同龄人多见
的“将军肚”，甚至还有一些
消瘦。但这几年体检，杨先
生的胆固醇持续增高，上周
去体检，刚刚出炉的报告就

显示其血脂异常，其中，总
胆固醇 6.9mmol/L（正常范
围≤5.2mmol/L），甘油三酯
3.0mmol/L（正 常 范 围 ≤
1.7mmol/L）,低密度脂蛋白
胆 固 醇 （LDL- C） 达
4.7mmol/L（正 常 范 围 ≤
3.4mmol/L），均超出正常范

围值不少；而高密度脂蛋白
胆 固 醇 （HDL- C） 达
0.8mmol/L（正常范围 1.16-
1.42mmol/L）明显偏低。

“血液中胆固醇、类脂、
甘油三酯等脂质统称为血
脂。”福建省级机关医院心内
科林建珍副主任医师介绍，

我国接近40%的成年人有血
脂异常的问题，这个数字还
在逐年递增，而且有年轻化、
低龄化的趋势。其中最突出
的表现，就是像杨先生这样，
总胆固醇、低密度脂蛋白胆
固醇、甘油三酯升高，而高密
度脂蛋白胆固醇偏低。

“胆固醇与我们的身体
机能息息相关。”林建珍医
生介绍，胆固醇不仅参与形
成细胞膜，而且是合成胆汁
酸、维生素D以及甾体激素
的原料。

胆固醇本身不能溶于

血液，必须与特殊的蛋白
质，即载脂蛋白（Apo）结合
形成脂蛋白才能溶于血
液，被运输至组织进行代
谢。其中，人们最熟悉的
低 密 度 脂 蛋 白 胆 固 醇
（LDL-C），可以将肝脏中

的胆固醇带到血管中，导
致血管壁上的胆固醇堆
积。目前主流的流行病
学、遗传学和临床干预研
究证据都充分证实：LDL-
C 是动脉粥样硬化性心血
管病的致病性危险因素，

被认为是一种“坏”的胆固
醇。而高密度脂蛋白胆固
醇（HDL-C），可以将血液
中多余胆固醇运输回肝脏
进行代谢，从而保护心脑
血管免受侵害，被认为是
一种“好”的胆固醇。

男子身材苗条，也查出胆固醇偏高

胆固醇有“好”“坏”之分，可影响心血管健康
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胆固醇增高，不仅仅是“吃”出来的
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今年18岁的三明少年小明（化名），双脚经常像
被灼烧一样疼痛、发红，辗转省内各大医院的多个
科室做了各种检查之后，最终通过酶活性分析和基
因检测才找到原因。原来，小明患了一种被称为

“法布雷病”的罕见病，发病率仅十万分一。这种基
因突变的疾病，可造成心、脑、肾等多系统脏器的严
重损伤。幸好，小明的病情还属于早期，在接受对
症治疗后，有所好转。

另据介绍，法布雷病是X连锁显性遗传病，如
果父亲患病，女儿100%会被遗传，儿子不会；如果母
亲患病，女儿和儿子患病风险均为50%。

据介绍，从五年前开始，小
明就经常不明原因地出现双脚
疼痛，发作时有灼烧感，特别
是在站立和天气热的时候更
明显。家人带着小明到三明
当地医院就诊后，他被诊断为

“红斑性肢痛症、生长痛”，进
行了药物治疗，但一直没有明
显好转。两年前，小明的胸
部、背部开始不明原因地出现
皮疹。

五年来，小明的父母带着
他辗转于省内各家医院，看了骨
科、风湿科、皮肤科、神经科等多
个科室，做了CT、磁共振、骨穿、
抽血等检查，都无法确诊。

今年4月，小明来到福建医
科大学附属第一医院罕见病医
学科求诊，最终，借助酶活性分
析和基因检测找到了元凶——
他患的是罕见病“法布雷病”，
发病率仅为十万分之一。

少年双脚经常烧灼痛
基因检测才找到原因
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世界卫生组织将罕
见病定义为患病人数占
总人口的0.65‰~1‰之间
的疾病或病变。但事实
上罕见病有7000多种，约
占全部人类疾病的 10%。
我国有近 2000 万罕见病
患者，每年新增患者超过
20 万。罕见病其实一点

也不罕见。
研究表明，80%以上

的罕见病是由遗传因素
导致的，且 50%以上的罕
见病会在出生时和儿童
期发病。因此，预防罕见
病就要做到四级预防，
即：婚前检查、孕前检查
（遗传咨询）、产前检查、

新生儿筛查，以期早发
现、早干预。

诊断难、药品少、费用
高是罕见病患者面临的共
同难题。全世界范围内只
有不到 5%的罕见病有药
物可以治疗，因此罕见病
患者往往被称为“医学的
孤儿”。目前，罕见病的治

疗主要从三方面入手：一
是特异性治疗，即找到病
因针对性治疗；二是对症
治疗，出现什么症状缓解
什么症状；三是自我健康
管理，比如肝豆状核变性
患者要注意避免进食含铜
高的食物，如小米、南瓜、
海鲜、巧克力等。

基因突变导致“缺酶”，法布雷病会损伤多脏器

□延伸阅读 什么是罕见病
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