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“罕病病种繁多，但其
中以神经系统罕见病最为
常见，占比超七成。并且，
其中 80%的罕见病具有遗
传性，也就是由基因突变导
致的，表现为一个家庭有多
个成员患病。”林翔副主任
医师介绍，为了能更好地评
估病人情况，附一医院罕见

病医学科团队提出了包括
临床、生化、影像、电生理、
病理以及基因在内的 6 个
维度的诊断方案，为早期识
别罕见病病人提供“利器”。

漳州有个家族，10 个
家庭成员先后出现“下肢僵
硬，行走不灵活”的怪病，附
一医院罕见病医学科团队

通过 6个维度的系统分析，
最终将病因锁定为线粒体
基因 MT-TV。正是这个
基因的突变，才导致该家族
多人患上遗传性痉挛性截
瘫这个罕见病。

尽管目前绝大多数的
罕见病缺乏有效治疗，但仍
有部分罕见病已有明确靶

向治疗药物进入临床应用，
比如，肝豆状核变性的驱铜
药物治疗，脊髓性肌萎缩症
的诺西那生药物治疗，发作
性运动诱发性运动障碍的
小剂量卡马西平治疗……
因此，只有早期明确诊断，
才能为这些患者的及时用
药提供依据。

罕见病不“罕见”早诊早治是关键
今天是第十七届国际罕见病日，目前我国有2000多万罕见病患者，专家介绍罕见病

如何预防和治疗

孙雄林介绍，人体肾上
腺产生的皮质激素与水、
盐、糖、脂肪、蛋白质代谢和
生长发育密切相关，当肾上
腺分泌过量的皮质激素，就
会导致各个靶器官出现相
应的临床表现。所谓“库欣
综合征”，也称“皮质醇增多
症”，是指由于“下丘脑—垂

体—肾上腺轴”调控失常，
肾上腺皮质长期过量分泌
皮质醇引起的一系列代谢
紊乱症状和体征，如出现满
月脸、向心性肥胖、皮肤紫
纹、痤疮、高血压、骨质疏松
等。

库欣综合征的发病率
约2~5/10万，在高血压人群

和2型糖尿病的肥胖人群中
甚至可达2%~5%，高发年龄
在 20~40岁，男女发病比例
为1∶3，年轻女性更为常见。

库欣综合征根据病因
可分为促肾上腺皮质激
素（ACTH）依赖型和非依
赖型两类。对于促肾上
腺皮质激素（ACTH）依赖

型库欣综合征，最常见的
病 因 是 垂 体 ACTH 微 腺
瘤，可选择显微镜下垂体
瘤切除术。而对于 ACTH
非依赖型库欣综合征，最
常见的病因是肾上腺皮
质腺瘤，它的治疗就需要
泌尿外科医师施行微创
手术切除。

患了代谢综合征 21岁姑娘突然变丑
确诊为右侧肾上腺皮质腺瘤引发的库欣综合征，术后半年，漂亮与自信的她又回来了
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治感冒大把中药煮水
喝，武汉一女子被自己的

“小药方”坑了，喝得浑身
没劲还腹泻不止。

28 岁的陈女士前几
天感冒发烧，吃了退烧药
后虽然体温有所下降，但
喉咙肿痛还是令她觉得难
受。听母亲说用菊花、金
银花、薄荷加冰糖煮水治
感冒效果特别好，于是决
定试试这个“小药方”。

第一天喝“小药方”，
她觉得还挺好喝，清清凉
凉的，嗓子也舒服了不少，
于是每天将大把“小药方”
煮水当白开水喝，不管渴
不渴，时不时就喝一杯，一
天下来至少喝个七八杯。
这样喝了四五天后，陈女
士感觉嗓子不那么疼了，
但同时觉得自己食欲越来
越差、手脚没劲，还拉肚
子。26 日到武汉市东湖
医院就诊，接诊的主治医

师张文瑛经过检查和询问
后判断陈女士是因为过量
服用“小药方”引起的不良
反应。

张文瑛解释道，感冒
分为风热和风寒感冒，风
热感冒一般会出现咽喉疼
痛、咳嗽、咳黄色痰、发热、
口渴、心烦、舌苔偏黄、大
便干结等症状；风寒感冒
一般会出现恶寒、头痛、肢
体酸痛、鼻塞、流清涕、舌
苔发白等症状。菊花、金
银花、薄荷具有疏散风热、
清利咽喉等功效，对风热
感冒有一定疗效，但喝多
了会凉胃，容易导致腹
泻。陈女士患的是风热感
冒，用的“小药方”是有效
的，但像她这样不管剂量
是否合适随意饮用，是不
可取的。

张文瑛提醒，用药应
严格按照医嘱，不能随意
按照自己的想法来，否则
不仅达不到预期效果，反
而损害身体健康。

把中药煮水当白开水喝

感冒没治好 病情反加重

每年2月的最后一天是国际罕见病日，今年2月29日
是第十七届国际罕见病日，活动主题为“关注罕见、点亮生
命之光，弱有所扶、践行人民至上”。

什么叫罕见病？我国目前罕见病的情况如何？罕见病
能预防和治疗吗？一起来看看福建医科大学附属第一医院
神经内科与罕见病医学科林翔副主任医师的介绍。

为迎接2024年第十七届国际罕见病日，福建
医科大学附属第一医院将于2月29日分别在茶亭
院区、滨海院区举行线下科普宣教、多学科联合义
诊活动，并于3月1日—3月3日线上举行“关注罕
见‘福’弱同行”系列直播学术讲座，以提高公众对
罕见病的认识和理解，鼓励社会各界关注罕见病
患者，为他们提供更多的帮助和支持。

N海都记者
林宝珍

林翔副主任医师介绍，
罕见病是指那些患病人数
占总人口比例较低，通常为
0.065% 到 0.1% 之 间 的 疾
病。虽然每一种罕见病的
发病率都很低，但由于我们

国家人口基数大，相对而言
患者人数众多，合计起来就
是一个庞大的群体。

目前全球已知的罕见
病有 7000 多种，这些疾病
大部分是先天性并且累及

全身多个系统，常常危及生
命。在中国，有 2000 多万
罕见病患者，每年新增患者
超过 20万。但由于罕见病
的种类繁多且发病率较低，
因此不单是人们在日常生

活中会忽视这些问题的存
在，甚者会诊治罕见病的医
生也极度缺乏，这些严峻的
现状使得很多罕见病患者
面临着诊断困难、治疗困难
以及社会支持不足等问题。

罕见病种类繁多，诊治也比较困难

多维度采集病人信息，有助于早期诊断、及时用药

“罕见病多是遗传病，
理论上只要找到致病基因
和致病位点就可以阻止下
一代再出生有缺陷的小
孩。”林翔副主任医师说，预
防罕见病，目前最提倡父母
进行三级预防。

第一级预防：在孕前进
行优生指导，口服叶酸等，
完善优生检查，最好是夫妻
双方都进行单基因隐性遗
传病携带者筛查，看是否携
带致病基因。尤其是家族
成员有类似病人时，更应该
关注。

第二级预防：怀孕期间

可以通过产前筛查、无创产
前诊断进行常见染色体病的
筛查，对于筛查高风险及发
现有超声异常的可以对绒毛
或羊水穿刺，对胎儿进行细
胞及分子遗传学检测，通过
这种形式的产前诊断，预防
有遗传性疾病的胎儿出生。

第三级预防：新生儿筛
查，出生后抽新生儿的足跟
血，就能查苯丙酮尿症等罕
见病，目前也可以通过新生
儿基因筛查。一旦查出有
遗传病，尤其是一些遗传代
谢病，可通过及时治疗、干
预，预防疾病的发展。

罕见病多是遗传病
要做好三级预防
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N海都记者 林宝珍

“孙主任，我是来复查的，您
还记得我吗？”近日，福建医科大学
附属第一医院泌尿外科孙雄林副
主任医师的诊室里来了一个青春
靓丽、自信可爱的姑娘小芳（化
名）。孙医生看着眼前“陌生”的脸，
实在很难与半年前那个肥胖、自卑
的患者小芳（化名）联系在一起。

据介绍，小芳今年 21
岁，半年前，因为“肥胖、脱
发、月经不规律”辗转求诊
福医附一医院泌尿外科郑
清水主任医师、孙雄林副
主任医师团队。入院后，
医生检查发现她面部浮
肿，腹部、四肢皮肤有大量

皮纹，脱发，还合并有 2 型
糖尿病。经泌尿外科、神
经外科及内分泌科、影像
科、检验科等多学科会诊，
并完善肾上腺及垂体影像
学检查、内分泌生化检查、
大小剂量地塞米松抑制试
验等检查，最终确诊为右

侧肾上腺皮质腺瘤引发的
库欣综合征。

随后，医生团队结合小
芳的具体情况，为她施行了

“腹腔镜下右侧肾上腺腺瘤
切除术”，仅利用腰部 3 个

“筷子眼”大小的小切口，就
顺利完成手术，手术耗时不

到一个小时。术后病理证
实，小芳右侧肾上腺的结节
为皮质腺瘤。

出院后，小芳继续在门
诊规律随诊，用了 2个多月
的激素替代治疗，直到恢复
正常完全停药。这次是术
后半年患者再次随诊。

肾上腺肿瘤 让女子饱受折磨

库欣综合征 年轻女性比较常见
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