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杜氏肌营养不良、面肩肱型肌营养
不良、三型糖原累积病……这些听起来
拗口又陌生的疾病都属于神经肌肉病的
一种，由于发病率低，所有具有遗传性的
神经肌肉病都属于罕见病的范畴，甚至
是超级罕见病。在宁波市第二医院神经
内科神经肌肉病专病门诊，每年能确诊
十几例这类疾病的患者，每位患者背后
都有一段辛酸的故事。 严旺医生在看肌活检病理切片。

渐冻症、玻璃人、人鱼宝宝，这些大多数人陌生的名称背后，对应的是肌萎缩性侧索硬化症、血友病、先天性下
肢畸形，也被统称为——罕见病。罕见病指在人群中患病率小于万分之一的疾病，目前全世界范围内已知的罕见
病有7000多种。罕见病患者除了要经受病痛折磨，还面临着治疗难、用药贵、无法融入社会等问题。

每年2月的最后一天是“国际罕见病日”。在第17个国际罕见病日来临之际，本报特别推出系列报道“关爱万
分之一的他们”。我们希望通过科普罕见病的相关知识、记录患者的就医故事等，提高公众对罕见病的认知。关
注就是力量，关注更是支持。我们相信，“万分之一的他们”值得被更多关注和支持。我们期待，“万分之一的他
们”能走出无助的孤岛。

在神经肌肉病的大家族中，有
不少罕见病是致命的。

10岁的小强（化名）长得高高壮
壮，一眼看过去很难把这孩子和身体
不好联系起来。不过当小强迈开步，
你就能感觉到他和别的孩子不一样。
他总是挺着肚子走路，像鸭子一样。

小强的家长回忆，小强从小走
路就和别的孩子不一样，总是更容
易摔倒。之前家长总以为是孩子生
长快缺钙，但补钙后效果并不是很
明显。直到小强长到10岁，身高体
重和别的孩子差不多，就是走路还
是感觉不对劲，这才带他到医院去
检查。

通过小强的病史和表现，严旺
怀疑这是一位杜氏肌营养不良的患
者。通过肌肉活检，病理诊断证实

了医生的判断。
“杜氏肌营养不良患者多在3

至5岁起病，不少患儿在9至12岁
丧失独立行走能力，多数患者因呼
吸或心力衰竭在 30 岁前失去生
命。”严旺介绍，杜氏肌营养不良症
是比较常见的罕见病，因基因缺陷
所导致，根据我国流行病学数据，在
存活男婴中发病率约1/3850，临床
表现主要包括进行性四肢及躯干肌
肉无力萎缩、骨骼变形、呼吸功能衰
竭、扩张型心肌病等。所幸对于这
种疾病近两年也有针对性的药物上
市，可以明显改善患者的生存状况。

在确诊神经肌肉病过程中，医
生多次提到肌活检，这到底是一种
怎样的检查？严旺介绍，肌活检是
一种留取肌肉标本用以进行病理、

生化、基因等检查的操作，对准确诊
断肌病非常重要。医生通常选取上
臂、大腿前侧、小腿后侧的肌肉进行
病理检查，由于截取的肌肉组织体
积很小，切口愈合后不影响肢体的
正常功能。

“我们在工作中遇到有遗传倾向
的罕见病患者，常常会建议患者的家
人也来做基因检测，但遗憾的是，很
多患者因为种种原因拒绝进一步检
查。”严旺介绍，医生建议患者家人接
受基因检测的目的，是希望找到家人
的基因缺陷，尽早干预患者，提高患
者生存质量，并进一步了解基因的遗
传方式，想办法阻断这种疾病在患者
下一代、下下一代中出现，避免悲剧
重演。
记者 孙美星 通讯员 郑轲 文/摄

今年40多岁的小梅（化名）来
自外地农村，因为丈夫体弱多病，又
要负担两个儿女的学习费用，她多
年前就来到宁波打工。小梅在工
地、工厂都干过，直到找到一份当护
工的工作，她的生活才稳定了下
来。小梅干活勤快，雇主对她都很
满意。照顾生活不能自理的老人，
必须有一把子力气，特别是两只手
臂因为经常要抱着老人翻身格外有
力气。

不过两年前，小梅突然发现自
己的手使不上劲了，以前一个人能
轻松抱起的老人，现在必须请人帮
忙才能完成。一次两次没啥问题，
但时间长了，小梅心里越来越慌，如

果自己的手一直这样，护工这份工
作肯定是干不下去了。但一想到去
医院看病的花费，小梅犹豫了。

雇主的女儿看到小梅的难处，
主动带她来到市二院。经过检查，
小梅的骨骼和颈椎都没有问题，医
生追问了解到小梅从多年前就出现
过手无力的情况，怀疑她很可能是
患上了神经肌肉病的一种。

经过肌肉活检和基因检测，医
生最终确诊小梅是一位面肩肱型肌
营养不良的患者。这种病的发病率
只有4/100万，约95%的患者20岁
前出现症状，容易侵犯颜面、肩胛及
上臂肌肉，也可以累及骨盆肌群和
下肢，引起肌萎缩、肌无力。

“这种病不会致命，但几个部位
的肌肉持续萎缩会严重影响患者的
生活质量。”宁波市第二医院神经内
科严旺副主任医师专注于神经肌肉
病十余年，是宁波为数不多的专攻这
类罕见病的医生。严旺说，在罕见病
目录里的神经肌肉病有几十种，像小
梅这样的面肩肱型肌营养不良的患
者，他在十年间也就确诊了不超过5
例。

经过住院治疗后，小梅的症状
明显缓解，通过康复锻炼，她的肌肉
力量慢慢恢复。如今2年过去了，
凭借坚强的意志力，小梅已经重返
护工岗位继续工作。

男孩经常摔倒 原来并不是因为缺钙

靠力气吃饭的她 突然感觉手臂没了力气
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40岁护工手使不上劲
10岁男孩走路像鸭子

原来他们患上了了
罕见病
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“太感谢了，宝宝生下来才28周，
谢谢医生护士们救了她！”“我们也总算
放下心了。宝宝能健康出院，我们比过
年还开心。”近日，一对父母抱着早产女
婴茂茂（化名），一遍遍地向宁波市奉化
区人民医院新生儿科主任邓素翰等医
护人员表达感谢。

事情要从去年的12月底说起。茂
茂的妈妈当时才怀孕28周左右，她在
家中突然觉得不适，便拨打了120，随
后被紧急送入奉化区人民医院，医生诊
断其为“胎膜早破、先兆早产”。被送到
医院后，茂茂妈妈马上被送往产房。
10分钟后，茂茂出生了。

“茂茂当时太小了，胳膊只有成人
的手指大小。”邓素翰回忆，茂茂在妈妈
肚子里少发育了3个月，出生体重只有
1100 克，是正常新生儿的 1/3 左右。
由于胎龄过小，茂茂全身的各个脏器功
能发育都很不成熟。

茂茂出生后，新生儿救治转运团队
第一时间赶至现场，快速稳定住生命体
征后，由T组合+转运暖箱将茂茂送入
新生儿监护病房。

呼吸关，是茂茂面临的第一个关
卡。在医护人员的精心呵护下，茂茂的
呼吸能力越来越强。到出院前，她的呼
吸已经很稳定了。

喂养关，也是茂茂面临的一场“大
考”。据介绍，精细化的营养管理是茂
茂存活和成长的关键因素。新生儿团
队每天针对茂茂制定个体化方案，密切
监测各项指标，逐渐增加喂养量。终
于，在她生后一个多月实现了全肠道营
养。到出院时，茂茂已经每次能喝下
60毫升奶液，完全能够满足自己的生
长发育需求。

“70多天里，我们及时处理各种并
发症，先后解决了动脉导管未闭、细菌
感染、病理性黄疸、贫血、电解质紊乱、
支气管肺发育不良等多个并发症。”邓
素翰说，任何一个并发症对茂茂来说都
可能是一次致命的打击，需要医护人员
胆大心细地陪着她闯关过槛。比如，茂
茂出生后第三天，出现了呼吸、心跳暂
停。医护人员第一时间发现并开展心
肺复苏。对当时堪比“拇指姑娘”的茂
茂来说，按压的力度稍微大一点，都可
能导致气胸等严重并发症，这对救治手
法的精准度、力度都提出了很高的要
求。

记者 王颖 通讯员 马碧幸 文/摄

医护人员正在精心呵护早产儿茂茂。

“我们比过年还开心”
早产“拇指姑娘”出院了


