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本来以为只是得了一种肿瘤，没想到身体另外

一处竟然还隐匿了一种，更没想到这原来是一种遗

传性肿瘤，和家族基因有关，再仔细一查，整个家族

中共有9位亲属被筛查出癌症。

过去的几个月，28岁的贾姗姗（化名）和她家人

们的经历就像过山车，困扰这个家族多年的一个谜

终于被揭开。而这一切都多亏接诊医生的细心，整

个过程就像警察在破案。

28岁女孩患癌，家族中9人患同种病
我省已知80多个此类家族

今年开始，我省对治疗花费高昂的罕见病药启

动了用药保障机制。钱江晚报记者从市民认购很火

的城市惠民保项目中发现，罕见病黏多糖贮积症IV

型的药物已被纳入其中。即便是已经确诊的孩子，

也仍然能参保，被称为“全口径，没有等待期”。“但是

I型等患儿用药仍然无法享受政策保障，希望更多保

障机制落地，让因病致贫的情况逐步改善。”国家卫

生健康委两届罕见病诊疗与保障专家委员会专家、浙

江省医学会罕见病分会侯任主委谢俊明说。

预期只能活到四岁
如何为她打破魔咒

嘟嘟（化名）扎着两个小辫子，趴在爸爸的腿上，

露出可爱的笑容。再过一个月，她就要三岁了。每

次出家门她都怯怯的：一个小坎，她迈不过去；东西

掉了要捡，她没法蹲下，只能跪着。她比同年龄孩子

要矮一大截。

去年六月，嘟嘟的手伸不直，当地医院怀疑是佝

髅病或软骨症，建议做基因检测。

两个月后，检测结果出来了。浙江大学医学院

附属儿童医院的医生打来的这通电话，是嘟嘟爸爸

第一次接触“黏多糖贮积症I型”。

“这是一种罕见病。”中华医学会儿科学分会罕

见病学组副组长、浙江大学医学院附属儿童医院主

任医师邹朝春教授总结了黏多糖贮积症 I 型的症

状：一种是生长发育慢，可能在一两岁后发育迟缓。

可能会出现骨骼畸形，面容上发生改变，浓眉大眼，

颧骨突出，脸略显方正；而更重的类型，是智力会发

生变化的进行性或退行性，逐渐丧失语言能力。总

的来说，许多器官、系统都会受影响，包括出现中耳

炎、反复的疝气等。

“患者的存活期，和病情轻重以及整体的经济社

会保障有关系。如果智力、骨骼受影响比较小，可能

能活到四五十岁，未来社会保障更完善，也许还能更

长寿。”邹朝春教授解释。

而两岁半的嘟嘟，由于还患有先天性心脏病，当

时得到的预期寿命是四岁。用药，是嘟嘟一家想用

来打破预期寿命的希望。一年逾百万的药物，嘟嘟

爸爸计划着卖掉刚装修好的房子。

“虽然家里人都劝我尽力就好，但我还是想尽我

所能。”嘟嘟爸爸说，“政策也越来越关注罕见病，我

想坚持下去，会有办法的。”

追求最高的健康水准
是每一个人的基本权利

不仅是患者的家属在和时间赛跑，近年来医药

研发、临床医疗也在“奔跑”。

邹朝春教授回忆：“十年前，确诊难，精准分型更

难。现在整个医学的检测水平高了，确诊后分型得

更仔细，便以精准治疗精准用药。”

邹教授解释，黏多糖贮积症是患者体内缺少了

降解糖胺聚糖（酸性黏多糖，GAGs）的酶，而根据所

缺乏的具体酶，黏多糖贮积症被分为总共4型，替代

疗法所用药物互不相同。比如针对 I 型，赛诺菲研

发了全球首个酶替代疗法药物艾而赞。这个唯一获

批的药物可提供多个器官系统的临床效益，改善患

者致残率和死亡率，目前全球累计惠及1000多名黏

多糖贮积症I型患者。

虽然去年 6 月，艾而赞在中国获批上市。但因

没有列入医保，价格昂贵，嘟嘟一家目前还在望药兴

叹。邹朝春教授感慨：“对家庭来说，孩子遇上这种

疾病是灾难性的。以前是没有药好医，现在有药了，

但是用不上，可能更焦急。”

对嘟嘟一家所抱的希望，国家卫生健康委两届

罕见病诊疗与保障专家委员会专家、浙江省医学会

罕见病分会侯任主委谢俊明教授表示：“浙江省在罕

见病保障过程中还是走得比较靠前的，对于罕见病，

特别是高值罕见病用药，有两个政策安排。”

第一个政策安排是基金保障模式的浙江省罕见

病用药保障机制，由省级通过筹集每人每年 2 元统

筹起专门基金，目前目录管理中包含四个罕见病用

药，均为高值罕见病。

另外一个政策是浙江省推出的西湖益联保（杭

州城市惠民保）。它设定的责任险中的第四个责任

保障了三种罕见病用药，包括 SMA、黏多糖贮积症

IV型等。它的特点是全口径、没有等待期。哪怕是

确诊后再参保仍然有效。

谢俊明教授也关注到了黏多糖贮积症 I 型的患

者：“黏多糖贮积症 I 型的患者，特点是发病较重，年

龄较小，婴幼儿时期就发病。怎样快速地解决疾病

是个问题。赛诺菲在酶替代疗法领域的孤儿药赛道

是耕耘得最深的，而且是世界最著名的企业，它能够

解决好一系列有关酶缺乏的疾病。赛诺菲是特别关

注酶替代治疗药物研发的企业，研发出的艾而赞在

全球目前也是唯一的特效孤儿药。我们也期待艾而

赞能够造福于中国黏多糖贮积症 I 型的患者，使我

们的‘黏宝宝’，能够通过爱‘黏’在一起。”

他还说：“在罕见病领域，我们如何用一种平等

的、关爱的、能够发挥最大人性善意的态度去对待病

人，这是非常重要的。我们要维护每一个公民，特别

是包含罕见病的病人的健康权。作为中华人民共和

国的公民，在生命和健康受到损害的时候，我们国家

有责任去帮助他们。有了信念和信仰以后，在防治

罕见病过程中，多方的力量结合在一起，一定会做好

这个事情。我也坚信中国一定能够创造出世界上最

好的整体罕见病防治的国家体系和模式。”

“追求最高的健康水准，是每一个人的基本权

利。”这句誊写在 WHO 总部的话，被谢俊明教授引

用为促进罕见病保障工作的信念。
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贾姗姗是东北人，去年被查出甲状腺肿瘤，她在

当地医院做了甲状腺切除和颈部淋巴结清扫手术，

病理提示是甲状腺髓样癌。

“我们看她的检查结果，觉得不太对劲，她的一

项指标，降钙素特别高。”浙江大学医学院附属邵逸

夫医院头颈外科章德广副主任医师解释，正常人的

降钙素在 0 到 15 之间，贾姗姗的是 2000 多，基本可

以说是爆表了，“甲状腺髓样癌，伴术后降钙素超标，

一定是甲状腺髓样癌发生了转移。”

同时，CT 提示贾姗姗的左侧肾上腺有一个

2cm 的肿瘤。于是，章德广主任立刻想到了泌尿外

科对肾上腺非常有研究的陈艺成副主任医师。

“这很有可能是 MEN2 综合征。”邵逸夫医院泌

尿外科副主任医师陈艺成接诊后很果断地说，于是，

患者立即接受了RET基因突变的基因检测，结果证

实了陈艺成医师的推测。“这是一种发病率极低的疾

病，是一种常染色体显性遗传病，具有家族遗传性，

它有两个典型症状，患者有甲状腺髓样癌伴有肾上

腺嗜铬细胞瘤。”

明确病因后就要制定治疗方案，贾姗姗最终接

受了腹腔镜肾上腺切除加颈部腔镜联合胸腔镜上纵

膈淋巴结清扫术，在国内属于首次。

贾姗姗治疗结束后，故事并没有到此为止，她的妈

妈史女士也赶到了杭州。因为在陈艺成医师和章德广

医师的建议下，贾珊珊的家人们都做了基因检测。

54 岁的史女士在 20 多年前，也做过甲状腺切

除手术，同样没有切除干净。而且也一直没有医生

提醒她关注肾上腺。

“这么多年，也没有觉得什么不舒服，就是去年

开始，会觉得心悸，出汗多，多数时候是半夜有这种

症状，这个时候觉得自己脖子很粗，要坐起来，不然

感觉就要过去了。但这种不舒服，来得快，去得也

快，就几秒钟。我量过血压，难受的时候有 180，但

是再量第二次第三次，它可能就又恢复正常了。”

这么长时间内，史女士一直以为自己是更年期

综合征。

贾姗姗也说，她以前也出现过心慌，还有腹泻，

但觉得是某段时间内太累了。

“其实都是因为肾上腺肿瘤压迫的原因。”陈艺

成解释，肿瘤压迫到肾上腺，血压飙升，表征就是心

慌、心悸等。

检查结果和基因检测显示，史女士也是 MEN2

综合征，而且她是双侧肾上腺肿瘤，一侧 2 厘米大，

一侧有5-6厘米。

陈艺成对史女士家族的病情做了一个简单的梳

理。

这一家发病的基本都是和史女士有血缘关系的：

史女士的妈妈、史女士的哥哥、史女士的大女儿、史女

士的外甥⋯⋯初步筛查下来，包括史女士在内，共有

9人都查出甲状腺肿瘤，有些多年前也做过甲状腺切

除。但是对于肾上腺嗜铬细胞瘤都没有重视。

目前，在全省已经跟踪到了80多个MEN2家族。

贾姗姗的整个手术历时6小时，非常成功。


