
罕见病又称“孤
儿病”，是一种发病
率极低，但病种繁
多、症状严重的一类
疾病。

每年2月的最后一天

是“国际罕见病日”
国际上把患病

率低于 1/500000
或新生儿发病率低

于 1/10000 的 疾
病称为罕见病。

全世界公认的罕见

病病种近 7000种，
这些疾病对人体危害极
大且药物难寻，几乎没
有有效的根治方法。

在中国，罕见
病患者的总人数已

超过2000万人。

长期的病痛折磨、高昂的医疗费用，让罕见病患者家庭承受着巨大的经济和精神负担。
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■简讯

此外，为了切实帮助特定人群及家庭找到致病因素、提升公众对罕见病的认知程度，河南省
人民医院医学遗传研究所推出50个罕见病免费基因检测名额，只要患者为不明原因智力障碍，
或有明确的家族史，临床诊断尚不明确；既往接受过传统基因检测，未能明确诊断的患者（这部
分患者需要提供既往染色体核型、基因芯片检测报告，以及患者既往病历、诊断证明等相关检查
资料报告），都可以接受免费检测。

防治罕见病 关注基因遗传缺陷
本报记者 冯金灿

根据世界卫生组织相
关报道，80%以上的罕见
病都是由基因遗传缺陷引
起的，而基因检测技术是
罕见病最重要的诊断方
式。

“很多罕见病患者在
一出生或者在儿童时期就
开始发病，症状可能表现
在多个方面，如智力缺陷、
发育畸形、代谢异常等。
通过基因检测可以帮助这
些患者查找致病因素、明
确诊疗方向，一些罕见病
是可以通过现代医学手段
进行有效干预或治疗的；
对于一些有罕见病家族史
的夫妻，在备孕期间通过

基因检测也可以发现致病基因，
通过医学手段进行干预，从而避
免罕见病孩子的出生。”河南省
人民医院医学遗传研究所所长
廖世秀说，95%的罕见病都跟遗
传有关。此外，有的还和环境因
素有关，比如居住环境过度装修
等，容易导致胎儿基因突变，生
出罕见病患儿。

在河南，罕见病发病率如
何？廖世秀说，这需要庞大的数
据调查，目前，正在对河南的几
个县做调查。

不过，结合近十年来河南省
人民医院接诊的罕见病患者，工
作人员总结出了在河南发病率
较高的前10种罕见病：

中国工程院院士曾溢滔在
接受记者采访时表示，罕见病
的早期发现、诊断极为重要，大
约50%的罕见病在出生时或者
在儿童时期即可发病，病情常
进展迅速，死亡率很高，给患者
家庭造成巨大的痛苦。目前，

只有不到 1%的罕见病有有效
治疗方法，更多的罕见病患者
需要通过长期治疗来维持生
命，并且花费巨大。例如苯丙
酮尿症，如果婴儿在确诊后就
进行饮食调理，身体会正常发
育，成年后智力也会正常；如果

没有被诊断出来，治疗不及时，
患儿的身体和智力会停滞在几
岁的水平。

如何避免罕见病患儿的出
现？河南省儿童医院内分泌遗传
代谢科主任卫海燕介绍，对于罕
见病防治，河南起步较晚，所以很

多罕见病患者更容易被误诊、误
治；罕见病患者还面临着诊断手
段少、诊断药物少等窘境；很多
罕见病都是可以通过产检筛查
出来的，孕妇特别是家族里发现
有致病基因的应该积极做好产
前检查和新生儿筛查工作。
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●进行性肌营养不良

●血友病

●脊肌萎缩症

●视网膜色素变性

●甲基丙二酸血症

●先天性白内障

●白化病

●结节硬化症

●肝豆状核变性

●神经纤维瘤病

预防罕见病要做好“三级预防”

廖世秀提醒人们，在孕前、孕期、产后要做好“三级预防”，构筑阻止罕见病的防护网。

指孕前的保健和遗传风险评估，比如在孕前进行“优生四项”、染色体检查等，最
好夫妻双方都查，看是否携带致病基因，育龄妇女适当补充叶酸等。

指在怀孕期间依靠临床检测诊断技术，做孕早期、中期孕妇血生化指标和染色
体异常及超声筛查，减少缺陷儿的出生。

指对已出生的新生儿进行早期诊断、治疗，避免或减轻残疾，如耳聋，早期检查
出来，及早进行干预治疗，至少可保留部分听力。

河南11家医院入选全国罕见病诊疗协作网

一级预防

二级预防

三级预防

针对当前存在的罕见病
防治困境，近日，国家卫生健
康委员会宣布建立全国罕见
病诊疗协作网，以加强我国罕
见病管理，提高罕见病诊疗水

平。据了解，河南共有11家医
院入选全国罕见病诊疗协作
网。

据悉，全国罕见病诊疗协
作网是由国家卫生健康委员会

在全国范围内遴选罕见病诊疗
能力较强、诊疗病例较多的324
家医院共同组建，包括1家国家
级牵头医院、32家省级牵头医
院以及291家成员医院。

不仅如此，为了减轻罕见病患者家庭的经济负担，我国决定从3月1日起：

郑州大学第二附属医院

郑州大学第三附属医院

郑州大学第五附属医院

河南省儿童医院

河南省人民医院

河南省胸科医院

河南大学淮河医院

河南科技大学第一附属医院

新乡医学院第一附属医院

新乡医学院第三附属医院

河南共有11家医院入
选全国罕见病诊疗协作网

省级牵头医院

郑州大学第一附属医院

其他10家成员医院

本报讯 日前，焦作市疾病
预防控制中心接到疫情通报信
息：马村区村民宋某经过海关检
疫部门检测，确定为登革热病毒
Ⅰ型核酸阳性。接到疫情通报
后，该中心立即派遣工作人员对
宋某进行实时追踪调查。

据了解，当天下午，焦作市
疾病预防控制中心工作人员追
踪到宋某后，立即对其开展了流
行病学调查，并以登革热实验室
诊断病例进行网络直报。

由于目前天气寒冷，没有伊

蚊传播媒介存在，且患者为普通
登革热病例，症状较轻，不需要
强制住院治疗。马村区疾病预
防控制中心工作人员和临床医
生对宋某及两名亲属普及了登
革热防控知识，并要求社区医生
定期对宋某进行医学观察。专
家建议，如医学观察期间患者出
现发热、皮疹、出血、呕吐或腹痛
等症状，应立即到医院就诊，并
向辖区疾病预防控制中心报
告。目前，宋某已经痊愈。

（王正勋 侯林峰 李 阳）

本报讯 （记者王明杰 通
讯员纪雨辰）为了进一步加强
学校艾滋病防治工作，普及艾
滋病防治知识，增强学生的自
我保护意识，日前，漯河市艾防
委、市卫生健康委、市教育局等
单位联合开展了“美好青春我
做主——为爱而生，让爱远离”
为主题的青年学生艾滋病防治
知识演讲比赛。

据介绍，来自漯河市16所大
中专院校及高中的35名学生参

加了初赛，大中专组和高中组各
有6名学生进入决赛。

日前，漯河市青年学生艾滋
病防治知识演讲比赛决赛在市
广播电视台演播大厅举行。选
手们各自准备了不同的演讲题
目，从不同的演讲视角入手，呼
吁更多的人参与到知艾防艾中
来。

整个演讲过程，选手们沉着
冷静，充分展示了他们对艾滋病
防治知识的认识和了解。

漯河市加强
学校艾滋病防治知识宣传

2月18日，民权县疾病预防控制中心举办全县免疫规划培训班。相关专家针对规范预防接种工作，
预防接种知识与操作技术，常用疫苗等药品，疑似预防接种异常反应监测和处理等，作了全面介绍。

孙 琰/摄

本报讯 （记者丁宏伟 通
讯员邓天芝 冯运威）为了进一
步深化健康教育工作，提升居民
的健康意识，自2018年以来，平
舆县疾病预防控制中心多措并
举，让健康教育入脑入心。

平舆县疾病预防控制中心
组建县、乡、村三级健康教育工
作队伍，做到健康教育工作全覆
盖。

为了方便向群众宣传健康
知识，平舆县疾病预防控制中心
编印慢性病防治知识、健康生
活等 12 种宣传资料共计 15 万
份，分别发放到各医疗卫生单
位。同时，平舆县疾病预防控制
中心与县电视台联合，定期宣传
各种重点疾病防治知识及卫生
保健知识，全面提高公众的防病
保健知识。

平舆县疾病预防控制中
心充分利用各种卫生宣传日，
组织开展丰富多彩的健康教育
与健康促进宣传活动；同时，
通过微信公众平台等方式传
播健康知识，收到了良好宣传

效果。
按照平舆县创建全省健康

促进县实施方案要求，平舆县
疾病预防控制中心组织 5 个基
线调查工作小组，采取入户询
问、自填问卷、集中调查等形
式，对社区居民、医院职工、企
业职工等人群开展创建全省健
康促进县基线调查工作。通过
调查，该县全面了解广大居民
健康素养以及行为危险因素流
行情况，了解社区、学校、企业
等场所健康促进的现有资源和
未来需求，发现了全县存在的
主要健康问题，明确了需要优
先干预的领域，为指导、评价健
康促进县工作提供了科学依
据。

平舆县疾病预防控制中心
成立了控烟工作领导小组，加大
戒烟宣传力度，在本单位各楼
道、出入口、办公室、卫生间张贴
禁烟标志，呼吁全体干部职工带
头遵守公共场所禁止吸烟的有
关规定，培养文明健康的生活方
式。

平舆县疾控中心多措并举
健康教育入脑入心

焦作市有效处置
2019年首例登革热患者

本报讯 （记者赵忠民 通
讯员闫红伟 侯 磊）2月13日，
商丘市睢阳区召开 2019 年“两
城”联创加压推进会，对睢阳区
2019年创文、创卫工作进行动员
部署。

在推进会上，睢阳区区长栗
朝举就做好2019年“两城”联创
工作提出要求。各相关单位要充
分凝聚创文、创卫工作共识，强化

责任意识、问题意识和标准意识，
切实解决好“最后一公里”问题。

随后，睢阳区副区长吴莲总
结了2018年创卫工作，深入剖析
了存在的问题，要求各相关单位
在2019年睢阳区创文、创卫工作
过程中，要加强环境卫生及重点
场所综合整治，坚持公共场所秩
序维护，强化农贸市场建设管理
等。

睢阳区部署
2019年创文、创卫工作

虞城县人民医院举办冠心
病健康知识讲座 2月13日，虞
城县人民医院心血管内科举办
了一次“创造健康，人人共享”
预防冠心病心绞痛的健康知识

讲座。什么是冠心病？哪些是
易患人群？又该如何治疗……
针对这一系列的问题，虞城县
人民医院心血管内科工作人员
结合PPT（演示文稿）中卡通图

片和动态视频，让患者及其家
属对这些问题有了更加直观系
统的了解，继而增强了患者及
其家属的信心。据了解，虞城
县人民医院心血管内科工作人

员坚持每周举办健康知识讲
座，在病区营造出了一种和谐
的学习氛围，获得了广大患者
及其家属的一致好评。

（赵忠民 李媛媛）

首批21个
罕见病药品和4
个原料药

参照抗癌药对进口环节减按3%征收增值税

国内环节可选择按3%简易办法计征增值税

一级预防
孕前的保健

和遗传风险评估

二级预防
怀孕期间

进行临床监测

三级预防
对已出生

的新生儿进行
早期诊断


