
A12
责编/胡晓新 楼世宇 朱忠诚 审读/胡红亚 美编/许明 照排/张婧 余佳维

大健康 2021年10月21日 星期四 专题

宁波姑娘小徐的情况更为严
重。只有20多岁的她，由于胃食管反
流、反酸严重，经常被灼热、烧心的症
状折磨得难以入眠。每天只要一躺
下，胃里的食物和胃酸就会反流上
来。但因为没有看对医生，加上对病
情没有足够重视，因此近3年来病症
越来越严重，常常要坐着睡觉，后来饭
也吃不下，半年就瘦了20多斤，自然也
影响了工作。直到在浙江大学明州医
院通过治疗，问题才得到了彻底解决。

明州医院副院长、消化科主任
林琪告诉小徐，她这个毛病叫“胃食
管反流病”。

正常情况下，胃里面会产生大
量的胃酸，胃就像装满醋的瓶子，胃
食管反流病就好比醋瓶的瓶盖子打
开了稍微放一会儿，里面的胃酸就
会不停往上反到上面的食管里面。
而这个瓶盖子实际上就是胃连接食
管的一道门，叫做贲门，正常情况下
这道门是关着的，不过一旦坏掉了，
胃里的胃酸就要反到食道里，引起
各种不适。

这个毛病的典型症状就是烧心、

反流、嗳气，胃部或胸口有火辣辣的
灼热感，这类患者一般会直接去找消
化科医生看，继而得到正确治疗。

但也有部分患者表现出来的是
非典型症状，即胸痛、咳嗽、咳痰、咽
部不适、喉部发紧、喘息、憋气、哮喘
等食管外症状，因此常常在呼吸科、
五官科、心内科轮转看医生吃药，却
总是不见好，其实是看错了医生。

“我国这个毛病的发病率还是
很高的，有14%左右的人群，老人小
孩都可能发病，平时没什么感觉，偶
尔会有反酸烧心，其实就是胃食管
反流。”主任医师林琪说，“建议无法
明确病情的患者做个胃镜检查，明
确后可以通过药物治疗，更严重的
可以通过手术治疗。”

前文提到的小徐，正是属于病
情严重反复发作的情况，此次在明
州医院通过微创胃底折叠术治疗，
彻底解决了困扰多年的毛病，术后
当晚就舒舒服服睡了一觉。

那如果一直不治疗，会有什么
危害呢？

林琪分享了一个门诊患者的实

际案例：陈先生在几年前的一次手术
后出现了并发症，患上了胃食管反流
病，但因为病情并不严重，陈先生并未
上心治疗，只在难受时候随便吃点治
疗胃酸的药片。结果今年找到林琪做
胃镜检查时，被发现患上了食管癌。

“不仅可能会引起癌症，其实在
病情加重过程中就会严重影响患者
的工作和生活，门诊很多患者就像
小徐一样，因为长期睡眠和饮食受
到影响，无法正常工作和生活，部分
还会出现焦虑、抑郁等精神健康问
题。”林琪说。

眼下正值第四届全国胃食管反
流病宣传周，为提高社会大众的健
康认识，浙江大学明州医院将在本
周日（10月24日）上午9点，在医院1
号楼门诊大厅举行胃食管反流病主
题义诊活动，届时消化科林琪主任
医师、陈春华主任医师、夏侨副主任
医师，耳鼻喉科曾新力主任医师和
呼吸内科厉为良主任医师等均会参
加义诊活动，有需求的市民朋友可
准时参加。 记者 黎莉

通讯员 姚璐璐

反酸、烧心、嗳气……

宁波姑娘因为该病3年坐着睡觉
医生：此病从小孩到老人都容易得 本周日浙江大学明州医院有主题义诊活动

你是不是也遭遇过这种情况，上腹部或胸口有火辣辣的灼热感，吃完饭就感觉顶住了，反酸水；更郁闷的是，有时候晚
上刚躺下就感觉胸口灼热或反酸，根本睡不着，甚至好不容易睡着了，半夜又反酸、醒了，醒来嘴里还一股酸苦味……

明州医院副院长明州医院副院长、、消化科主任林琪消化科主任林琪。。 受访者供图受访者供图

几天前，小姚接到宁波市妇
儿医院出生缺陷防治中心的电
话，还沉浸在初为人母的喜悦中
的她，情绪顿时陷入谷底。

医生告知，经新生儿基因筛
查，他们刚出生一个月的宝宝被
查出一种叫脊髓性肌萎缩症
（SMA）的严重遗传病。

出生缺陷综合防治中心遗
传咨询师庄丹燕告知，脊髓性肌
萎缩症状是常染色体隐性遗传
病，该病以脊髓前角运动神经元

退化变性导致的肌无力和肌萎
缩为主要临床特征，80%以上的
受累患儿在儿童期就会死亡。

小姚的宝宝正是通过该项
目，发现其5号染色体上同脊髓
性肌萎缩症相关基因的两个突
变，分别来自爸爸妈妈，同时还
发现患儿和他妈妈均存在4个
拷贝的相关修饰基因。目前国
内外医学界正是将该拷贝数作
为脊髓性肌萎缩症诊断分型的
标准为：携带1个该拷贝的患者

是最严重的0型。宫内发病，出
生后1个月内死亡。携带2个该
拷贝的患者为1 型，大部分2岁
前死亡。早期给予药物治疗及
呼吸和营养支持可降低死亡
率。携带3个该拷贝的患者为2
或3型，需要药物治疗和前瞻性
干预及定期随访。携带4个该拷
贝数的患者通常为4型，发病晚，
病情进展也缓慢。

这就是说，患者携带的该拷
贝数越多，疾病通常表型越轻。

孩子刚满月就被查出罕见遗传病
医生：早进行包括脊髓性肌萎缩症在内的孕前“综合性携带者筛查”就好了

小姚夫妇很
不幸。他们的宝
宝一个月时经基
因筛查，被查出一
种叫脊髓性肌萎
缩症（SMA）的遗
传病，属发病率只
有 1/10000 的 罕
见病；他们又是幸
运的，早早查出病
因有助于宝宝的
早干预早治疗。
更意外的是，通过
血样检测，曾困扰
小姚多年的不明
原因疾病的病根
也找到了。

2020年，市妇儿医院参加了浙江省儿童医院赵正言教授领衔的中国新生儿遗传
病基因筛查多中心研究项目。该项目是在孩子出生后采集足跟血，运用高通量基因组
测序技术，通过一滴足跟血即可以检测75种疾病的2500余个突变位点，其中就包括脊
髓性肌萎缩症。图为工作人员正在进行检测工作。

困扰宝妈多年的
病根也找到了

经过庄医生讲解，小姚夫妇稍稍
松了口气。他们的宝宝大概率是4型
或3型，属症状较轻的那种。而直到
这时，小姚才发现，她身上的部分症
状，竟然跟医生描述的4型脊髓性肌
萎缩症很相似——

小姚5岁开始就很会摔跤，小时
候跑步慢，跑一段路就累得直喘气，上
下楼梯费力，随着年龄增长逐渐加
重。以前她曾到处求医，都没查出病
因，目前严重骨质疏松，经常抽筋，肌
萎缩，上下楼梯艰难，独坐困难，并呈
进行性加重。

经过血样检测，小姚被确诊为4
型脊髓性肌萎缩症。困扰她多年的不
明疾病的病因终于找到了。

据出生缺陷防治中心主任李海波
介绍，早早查出病因有助于宝宝的早
干预早治疗，而且明确基因诊断后，小
姚的宝宝还可以在医院申请出生缺陷
专项基金的救助。

尽管如此，李海波还是甚感遗
憾。如果小姚夫妇生育之前或怀孕早
期就到医院进行包括脊髓性肌萎缩症
在内的孕前“综合性携带者筛查”项
目，即可一次性检测337个基因，涵盖
385种致残、致畸、致愚、致死的严重遗
传性疾病。筛查阳性的夫妇通过该院
正在申报准入的三代试管婴儿技术及
产前分子诊断技术，即可在更早期的
一级、二级预防环节，阻断疾病的发
生。记者 程鑫 通讯员 马蝶翼 文/摄
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1. 刚满月的宝宝查出罕见病


