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患儿咬破口腔咬掉嘴唇

2021年2月底，记者曾探访了宁
波的自毁容貌综合征患儿芊芊，首次
披露了这种罕见病患儿的生存状况。

当时芊芊1周岁半。1年后的
2022年2月中旬，记者再次见到孩子时
发现，孩子已经出现明显的自残行为。

妈妈王女士表示，孩子一直在坚
持康复治疗，每天送到康复医院，做
两个半小时康复治疗。即便这样，孩
子到现在还是坐不起来，只能抱着，
用轮椅推着。其实他们也知道，康复
治疗只能延缓孩子的病情，无法改变
结果。

记者看到，孩子的下嘴唇有明显
的缺口。王女士说，19个月的时候，
孩子开始咬口腔，持续了1个月，孩
子的口腔反复被咬破，出血，继而发
炎。

他们尝试了很多办法来转移孩
子的注意力，但效果不佳，无奈之下，
只好采取跟其他很多患儿同样的办
法，戴牙套。孩子很抗拒，但没办法。

令他们欣慰的是，近段时间孩子
的自残行为少些了，不再咬口腔和嘴
唇，偶尔咬手指。就这一点点的变
化，也让王女士一家人甚感欣慰。

无药可医的无奈与盼望

王女士把孩子的这点变化，归功
于他们坚持用了1年多的一种神经
营养液的药物。这种代谢遗传病至
今没特效药，也无有效的治疗手段。
她是根据病友群里的介绍，从国外代
购这种药物。她也说不清究竟有无
效果，有的病友用了两个月，因费用
等原因就停了，而她就这样坚持用
着，但孩子的状况并无多少改善。

去年年底，得知特效药诺西那
生钠纳入医保的消息，她也兴奋了
好几天，在为 SMA 患儿祝福的同
时，她也有了更多期待，啥时候才有
这种自毁容貌综合征的特效药呢？
即使再贵，砸锅卖铁也要给孩子用
上，但现在的问题是，世界上还没特
效药，这种有心无力的无助感觉，从
来没那么强烈过。

■关注罕见病系列报道

记者探访罕见病患儿

每一点点改善，都让人看到希望

王女士的无奈，接诊过罕见病
患儿的医护人员都深有感触。宁波
市妇儿医院围产儿科副主任徐莉敏
曾收治过多例罕见病患儿，有的至
今还在随访。

以下是徐医生接诊随访一名歌
舞伎综合征患儿的手记：

第一次随访
第一次见到小红妈妈，是小红1

个月的时候。小红来做新生儿随
访，她是个36周的早产儿，出生时因
新生儿肺炎、房间隔缺损等，在新生
儿科住院10天，出院后第一次随访。

小红的脸有点怪：睫毛特别长，
眼裂有点宽，耳朵位置也有点低，考
虑到合并心脏问题，我建议小红的
爸爸妈妈做个基因检测。

悲伤的中秋节
2021年的9月21日，刚好是中

秋节。焦急的等待中，小红的基因
报告出来了，证实是歌舞伎综合征。

报告称这样的小宝宝会有喂养
困难，出生后持久生长迟缓，听力损
失，很容易感染，一旦感染又不容易
控制……

那是个悲伤的中秋节。小红的
妈妈很早就等在我的诊室。拿到检
测报告单，她抱着我哭了很久，人已

经完全崩溃了。她说，这往后的路
怎么走，她不敢去想。

小红两次住院
9月下旬，秋天来了，天气一天

比一天冷，小红的奶量始终没进步
过。瘦弱的小红在门诊治疗肺炎效
果不佳，只好入院治疗。

妈妈实在太累，在孩子身边就
睡着了，奶奶陪在旁边抹眼泪。

我想孩子以后的路还很长，治疗
需要很多钱，让他们和医院筛查办主
任余颀联系，申请出生缺陷救助基金。

10月份的一个周四下午，我在
专家门诊，小红妈妈来了。她说孩
子又住院了，而且这回进了儿童重
症监护病房。

我安慰她，我们的监护病房可
是宁波乃至华东地区的顶流，孩子
一定会顺利出院的。

两个月后，小红真的顺利出院
了，现在她虽然长得慢，但还在顽强
地成长。她的房间隔缺损已经关闭
了，也已经会翻身了。

妈妈已经从无助和悲伤中慢
慢走出来，学会顺溜地照顾这个
瘦弱可爱的小姑娘。国家对罕见
病的第一笔救助基金，他们也拿
到手了！

记者 程鑫 通讯员 马蝶翼

乐乐无疑是幸运的，他支撑到8岁的时候，等来了救命药（详见本报2月
24日A14版）。

可很多人想不到，就在我们身边，还有相当数量的罕见病患儿因为无药可
医，只能眼睁睁地看着疾病一天天加重。

时值世界罕见病日到来之际，记者走访了罕见病患者和医生。因为没特
效药，有的孩子才几岁，身体就已非常糟糕。家人都知道，孩子随时会离开这
个世界，他们很清楚这个结局，但又不甘心，都在拼命挣扎，苦苦等待救命药
的到来。

宝宝患上罕见的歌舞伎综合征

妈妈抱着医生哭了很久

一名医生的手记


