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“这药一瓶 7000 多元呢，一滴都不能浪费。”浙

江大学医学院附属儿童医院内分泌科病房里，护士

微微转动针头，小心翼翼地抽出药瓶里最后一滴药，

推进药瓶，再注射到希希（化名）细小的静脉里。

3 岁多的希希是一名黏多糖贮积症患儿，这是

一种发病率仅2.5万分之一的罕见病。护士给她注

射的是该病唯一的特效药，每瓶 7500 元。按照她

目前的体重，一次 5~6 瓶，每周 1 次。这样算下来，

一年要花费约200万元。

这么贵的药，一般家庭无力负担。所以，浙江此

前还没有患者自费用过该药，哪怕放眼全国，也少之

又少。

希希家并不算富裕，爸爸妈妈都是杭州某高校

的老师，普通工薪阶层。但他们不忍心看着女儿病

情快速进展，只好申请信用贷、挂出房子，想尽办法

筹集了半年的药费。

那么，半年后怎么办？他们面临着大多数罕见

病患者的处境，长期自费用昂贵的特效药不切实际，

而进入医保又看似遥遥无期⋯⋯

杭州高校老师卖房、贷款，只为给患罕见病的女儿吃上“世界上最贵的糖”

期盼罕见病用药不再是天价
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“天使”病了：
本以为是鸡胸，一查竟是罕见病

希希是家里的二宝，她的降临完全是个意外。

当时刘女士带着大女儿在美国做访问学者，和

爱人陈先生相隔两地。大女儿天天念叨着让妈妈生

个弟弟或妹妹，最好是个妹妹。

刘女士被缠得没办法，哄她说，妹妹是个天使，

只有爸爸来了，才能把“天使”带来。后来陈先生去

美国探亲，她就真的意外怀上了。

“其实我们都没打算要二胎，我妈妈做了两次癌

症手术，婆婆已经70多岁，家里地方又小，实在不好

带。但我看老大这么想要妹妹，还是顺其自然生下来

了。”刘女士说，希希出生的那天，大女儿高兴得在房

间里来回蹦跶，“我后来再也没见她这么开心过。”

四口之家短暂地度过了一段令人羡慕的时光：夫

妇俩都是山东人，这几年刚在杭州站稳脚跟，事业正

处于上升期。两个贴心小棉袄乖巧懂事，出门时姐姐

争着背妹妹，每天放学回家给妹妹取个小名⋯⋯

去年春节后，夫妇俩发现希希胸骨前凸，看起来

像“鸡胸”，就带她来到浙大儿院就诊，以为补补钙就

好了。但做完检查后医生告诉他们，这可能是黏多

糖贮积症，需要进一步确诊。

接着，希希在上海的医院被确诊。

“上海的医生叮嘱我们，让孩子吃好、喝好、玩好

吧。听起来像不像对家属的临终嘱托？”现在，刘女

士能略带戏谑地说出这番话，但当时听完，她直接在

诊室哭得喘不过气。

幸与不幸：
只差一点，特效药就进了医保

按照致病基因来划分，希希的黏多糖贮积症属于

ⅣA型。浙大儿院出生缺陷与罕见病诊治中心副主

任邹朝春介绍，这类分型的患者智力不受影响，但会

进行性地出现生长迟缓、步态异常和骨骼畸形等症

状，直到最后威胁生命。

希希出现“鸡胸”就是骨骼畸形的表现之一，除

了胸骨，她的手腕、脊柱也开始出现一些轻微的变

形。她的身高只有92公分，而同龄孩子的平均身高

是96公分左右。

但她的智力没有任何问题，甚至比姐姐小时候还

要聪明得多。陈先生说，带她的姥姥说山东话，其他

人说普通话，希希能在两种语言之间随意切换，还给

山东话不太溜的姐姐充当翻译，纠正别人的发音。

在他们所加入的病友群中，希希是省内ⅣA 型

患者中最小的一个。不少患者曾被多次误诊，确诊

时身体已经出现了不可逆的变化。而她第一次就诊

就被有经验的医生发现症结所在，算不幸中的大幸。

而且，希希确诊的同年，一款治疗黏多糖贮积症

的药物获得中国国家药品监督管理局上市批准。

这款特效药价格昂贵，一年的花费需要一二百

万，但病友群中间流传着一个消息：它有望在 2020

年进入浙江省医保，进入医保后，患者每年只需要承

担10万元。所有黏多糖家庭都盼着政策尽快落地。

然而，今年7月，浙江省医保局宣布另外两种罕

见病——庞贝病和法布雷病特效药被纳入浙江省医

保，但黏多糖贮积症特效药没有入选。

早在公布之前，刘女士就知道了这一结果。她

记得很清楚，那天是 5 月 31 日，六一儿童节的前一

天，她照常打电话到医保局咨询，这次对方明确答

复，黏多糖特效药今年无法纳入医保。

当时，办公室只有她一人，她毫无顾忌地嚎啕大

哭，“从满怀希望到跌落谷底，心情比确诊的时候还

要绝望。”

吃不起的药：
就当世上最贵的糖，攒够钱就吃一颗

特效药进医保失败后，夫妇俩不得不面临一个

艰难的抉择：要不要自费给孩子买药？买，家里的积

蓄顶多吃上半年、一年，他们还有大女儿要养；不买，

这个病是进行性、不可逆的病变，六七岁是迅速恶化

的关键点，越早用药效果越好。

直到刘女士第一次近距离接触了一个病重的黏

多糖患儿，倾斜的天平终于倒向了用药的那一边。

希希患病后，她和爱人查了大量资料，看过各种

患者瘫痪、畸形的照片，“但照片始终是二维的，你真

正在现实中看到之后，那种冲击力是你看照片无法

想象的。”

那是一个十几岁的女孩，全身骨骼已经严重变

形，X 型腿、鸡胸、驼背，四肢无法伸直，身高才 1 米

多。脸也和常人不同，宽眼距、宽下颚、厚嘴唇，几乎

没有脖子。虽然智力正常，但张嘴说话时口齿不清。

“可能在有些人眼里，就是一个面目全非的‘怪物’。”

那天，刘女士恍恍惚惚回到家，倒头就睡，睡了足足24小

时。她不愿，也不敢去想象希希未来的样子。

夫妇俩开始筹钱，一年太贵，就先筹半年。家里

有两套四五十平方米的老破小房，因为面积太小，所

以一家人租住在大女儿小学附近的公寓里。他们把

其中一套挂到了中介公司，出价210万，但一时半会

还卖不掉，于是转而申请信用贷，再加上亲戚们的支

持，勉强凑够第一次用药的钱。

虽然筹钱不易，但他们坚决不借钱，也拒绝了学

校“水滴筹”的建议，“这个药要终身使用，所以药费

就是个无底洞，借的钱我们肯定还不上，所以不能

借。我们现在还有房有车，没到水滴筹的份儿上。”

陈先生说。

8 月 12 日午后，希希在浙大儿院第一次注射了

特效药。由于第一次注射没有经验，药价又极其昂

贵，内分泌科的护士前一天晚上特地加班培训，练习

如何一滴不剩地将药取出。

5 瓶药，25 毫升药水，兑成 150 毫升，一共要注

射 4 个半小时。希希渐渐入睡，接下来她还要在医

院住半个月，再接受两次注射，期间定期观察体内水

解酶的变化情况。

半年的药费用完后怎么办？刘女士坦言，这半

年的药只能是“缓兵之计”，“我们还是希望可以早日

进医保，这是唯一真正解决问题的办法。但如果暂

时还进不了，我们就把这个药当成奖励她的糖，攒够

了钱就吃一颗，钱不够就先不吃，这样多少也能延缓

病情恶化。”

晚上6点多，希希挂完所有药水，刘女士发了一

条朋友圈“first time”（第一次），后面附了三个加

油的表情。知情的朋友默默点赞，无声地为她打

气。她不知道，这个特殊的打卡能持续多少次，但至

少现在，药物开始在女儿的体内慢慢发挥疗效⋯⋯

“不悔过去，不畏将来，心存美好，努力生活。”刘

女士说，在她孤立无助时，学院领导的这句话为她指

明方向，“我们感恩所有帮助我们的家人和朋友，感

恩每一位为罕见病患者而努力的人。更期盼罕见病

的用药对家庭不再是天价。”

患者体内降解黏多糖的水解酶发生了突变，黏

多糖无法被降解代谢，最终贮积在体内。这是一种

常染色体隐性遗传病，希希爸爸妈妈做了基因检测，

发现他们各自都携带一个隐性基因。

现在，浙大儿院可通过尿筛查、基因筛查等诊断

方法为罕见病患儿确诊，今年还有望开展该病的非干

预性研究，将为患者提供更好的治疗。医生提醒家

长，如果发现孩子有外表异常、关节僵硬、发育落后等

表现，不能掉以轻心，尽快到专科医院就诊、排查。

什么是黏多糖贮积症什么是黏多糖贮积症

希希在浙大儿院注射治疗希希在浙大儿院注射治疗


