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大花园·城事

1144 岁岁初初中中男男孩孩爬爬楼楼梯梯都都困困难难
家家族族四四代代 1144 人人身身患患同同种种““怪怪病病””
市市县县联联动动，，一一场场温温暖暖人人心心的的““医医学学救救援援””就就此此展展开开
通通过过基基因因检检测测，，一一直直困困扰扰这这个个家家族族的的““罪罪魁魁祸祸首首””浮浮出出水水面面

阅读提示

庆元县有一名 14 岁的初中男孩，出生后身体就比其他孩子弱，去医院检查发现
存在脊柱外凸、双肩胛骨凹陷等症状，现在连爬个楼梯都困难。 在他的家族中，像他这
种情况的人还有很多……

□ 记者 吴启珍 通讯员 吴雨华

有的走路姿势怪异，有的下肢无力，有的甚
至已经瘫痪在床……在我市庆元县的一个家族
中，46 个家族成员里有 14 人身患同一种“怪
病”。 他们饱受病痛，却连自己患的是什么病都
不知道，治疗更是无从谈起。

一个偶然的机会， 市妇保院遗传专家刘姣
得知了这个家庭的情况，一场温暖人心的“医学
救援”就此展开。

最大的 56 岁，最小的 9 岁
“怪病”困扰家族四代 14 人

9 月 18 日， 市妇保院胎儿医学专家刘姣办
公桌上的电话突然响了起来。 电话那头，是庆元
县妇计中心工作人员范盛荷。 她向刘姣反映，该
县有一名 14 岁的初中男孩，出生后身体就比其
他孩子弱，检查发现存在脊柱外凸、双肩胛骨凹
陷等症状，现在连爬个楼梯都困难。 在他的家族
中，像他这种情况的人还有很多。

从事出生缺陷登记工作已经 20 多年的范
盛荷对这个“奇怪”的家族已有初步了解，但对
其病因也很疑惑，因此向刘姣求助。

“当时我的第一反应是，这极有可能与遗传
有关。 ”刘姣说，由于线索十分有限，当务之急就
是让病人到丽水来，以便于当面诊断。

可她得到的回复是， 这个家族没有人愿意
来丽水看病。 原来，他们中早就有人到上海等地
求医，结果都没查出病因，他们对治疗已不抱多
大希望。

“医学发展日新月异，以前查不出不代表现
在查不出。 ”不愿意放弃的刘姣决定到病人家里

去为他们看病。 这是一个较大的医学项目，光靠她
一个人无法完成，因此她向院里的党组织求助。 随
后，刘姣、叶端炉以及范盛荷等 8 人组建了“党员
为民解难题做实事”活动小组。

10 月 3 日一大早， 活动小组成员来到这个家
族所在的村，与各家庭成员接触，了解核实信息，
并画出家族谱系。 紧接着，大家利用几张简单的桌
椅临时摆出了一个服务点，各成员分工合作：医生
负责问病史和体检，护士负责抽血，其他人员负责
记录、收集资料。

检查发现，家族四代人合计 46 人，其中有 14
人存在双下肢肌无力症状， 年龄最大的 56 岁，最
小的只有 9 岁。 他们有的出生后就出现病症，青年
时病情加重，中年时病症明显；有的 50 余岁开始
出现走路不稳的情况， 慢慢发展到全身没力气只
能拄拐杖。 为进一步查找病因，活动小组成员把两
位最具代表的患者送到了县人民医院， 为他们免
费做肌电图和心电图。

通过基因检测
“罪魁祸首”终于浮出水面

通过检查结果，再结合之前查阅的大量资料，
刘姣判断， 困扰这个家族的是一种叫做遗传性腓
肠肌萎缩综合症的遗传病。 要确诊这个病还得通
过基因测序，每人需要 8000 多元的费用。 而这个
家族的大多数家庭比较困难， 无力支付高昂的检
测费。

刘姣说，她总是会想起见到病人们时的场景，
他们无助的眼神一直刺痛着她的心。 她能感受到
由于受到疾病的常年侵蚀， 这家人的心理健康也
出现了很大问题，成员普遍沉默寡言，有自卑、自
闭的倾向。

经过刘姣的多方努力，上海的一家基因检测公
司同意免费为该家族检查， 一下就为他们省下了
10 多万元的费用。

检测结果出炉了，刘姣的判断是正确的，让这
个家族饱受折磨的“罪魁祸首”正是遗传性腓肠肌
萎缩综合症。

找到病因后，刘姣又和小组成员们制定了包
含预防、治疗、康复等综合干预方案，开出了“健
康处方”，其中包括耐力训练、力量训练、拉伸训
练、控制体重、穿个体化矫形器等。“这种疾病属
于显性遗传，而这个家族此前没有两个患有遗传
性腓肠肌萎缩综合症病人结婚的实际情况，那
么， 只要和健康人结婚， 这个家族的病人就有
50%的概率生下健康的孩子。 只要做好产前筛
查，就可以让他们不放弃生育也能彻底终结遗传

‘噩梦’。 ”刘姣说。
接下来， 刘姣准备再组建相关专业的专家团

队，在元旦前后再次走进这个家族，为他们开展一
对一的健康指导。

■新闻链接
什么是遗传性腓肠肌萎缩综合症？

� � � � 遗传性腓肠肌萎缩综合症是遗传性神经
系统疾病，发病率约为 1/2500，在幼年及成年
都可能发病，患者常伴有四肢无力、四肢远端
肌肉进行性萎缩、足部骨骼畸形、轻度感觉受
累等症状。

截至目前，已发现 80 多个基因的突变与
遗传性腓肠肌萎缩综合症的发生相关。


