
国际罕见病日

首先进行家庭成员的遗传咨
询， 采用相应检测技术， 确定基
因突变病因， 明确遗传方式和家
庭携带者， 再进行胎儿遗传病再
发的风险评估， 从而选择合适的
怀孕方式和产前诊断方法。

针对高危人群， 例如夫妻一
方是患者， 或曾生育过遗传病的
患儿 ， 或是某种遗传病的携带
者。 高危人群需要在孕期做绒毛
或羊水的基因检查， 在胎儿期就
可以判断出生后是否患病。

通过出生后的早期诊断和干
预， 采取及时有效的针对性治疗
措施 ， 减少损伤 ， 避免病情加
重， 使患者保持健康的状态。

早期发现、 早期干预是罕见
病防治的最佳途径。 应积极开展
罕见病的宣传及科学知识的普
及， 组织相关医学培训， 提高我
国罕见病的发现和诊断水平， 减
少因误诊、 漏诊造成的疾病干预
与治疗时机的延误。

由于罕见病药物研发费用昂
贵、 风险巨大、 市场需求量小，
多数制药企业不愿进行开发， 社
会应支持政府制定特殊的罕见病
药物研发激励政策， 促进更多的
罕见病获得有效治疗方法。

国际上仅有约1%的罕见病
有特效的治疗方法。 由于研发过
程耗资巨大， 罕见病的有效治疗药
物价格昂贵， 多数患者家庭无力
支付。 社会各界应动员起来使罕见
病患者获得可持续的医疗保障。

罕见病和我们每个人都息息
相关， 不仅是在国际罕见病日，
希望我们每个人， 都可以对罕见
病者不再报以异样的眼光， 让更
多的罕见病患者看到正常生活的
希望。

这些罕见病类型，你知道吗？
渐冻症

因为霍金， 渐冻症可能是大
家最熟悉的一种罕见病。 渐冻症
也叫肌萎缩侧索硬化或运动神经
元病。 早期症状轻微， 易与其他
疾病混淆 。 患者 可 能 只是感到
有一些无力、 肉跳、 容易疲劳等
一些症状， 渐渐进展为全身肌肉
萎缩和吞咽困难， 最后产生呼吸
衰竭。

白化病

白化病是由于酪氨酸酶缺乏
或功能减退引起的一种皮肤及附
属器官黑色素缺乏， 或合成障碍
所导致的遗传性白斑病。 患者视
网膜无色素， 虹膜和瞳孔呈现淡
粉色， 怕光。 皮肤、 眉毛、 头发
及其他体毛都呈白色或黄白色。

白化病可分为两大群， 一类为较
常见的眼皮肤白化病， 机体不能
制造黑色素。 另一类为伴有异常
免疫系统的白化病， 与黑色素及
其他细胞蛋白的缺陷有关。

血友病

血友病是一种遗传性出血性
疾病， 患者一般为男性， 发病率
约十万分之五 ， 我国约有7-10
万名。 患者因体内严重缺乏凝血
因子而出血不止， 出血部位有关
节、 肌肉和内脏。 患者常因关节
反复出血而致残， 或因内脏、 脑
出血而死亡。 该病目前尚无法治
愈， 患者需终身使用凝血因子来
维持生命， 但预防性治疗可以使
血 友 病 儿 童 像 正 常 孩 子 一 样
健 康 成长 。 目前 ， 由于我国血
制品短缺和价格昂贵， 许多患儿
得不到及时有效的治疗而成为残
疾人。

成骨不全症

成骨不全症患者又被称为
“瓷娃娃”， 该病是一种结缔组织
的可遗传疾病， 具有家族性， 但
也有单发病例。 主要由于间充质
组织发育不全， 胶原形成障碍而
造成， 患者打喷嚏、 翻个身都可
能骨折， 因此无法正常运动， 全
身肌肉多半会萎缩。 临床特征为
骨质疏松脆弱， 易发生骨折。 此
病15%以上有家族遗传史， 遗传
率为50%左右。 他们极易受到伤
害， 故俗称 “玻璃人”。

面对罕见病，
我们能做些什么？

根 据 世 界 卫 生 组 织
（WHO） 的定义 ， 患病人数占
总人口数的0.65‰-1‰的疾病统
称为罕见病。 目前全球确定的罕
见病有近7000种， 约占人类全部
疾病的10%。

罕见病常进展迅速， 死亡率
很高 ， 仅有约1%的罕见病有有
效治疗药物。 根据世界卫生组织
报道， 约有80%的罕见病由于遗
传缺陷引起， 约有50%的罕见病
在出生时或者儿童期就会发病。
至今全球已确认的罕见病有六七
千种， 约占人类总疾病的10%。

每个人身上都有5-10个缺
陷基因， 一旦父母双方拥有相
同的缺陷基因 ， 就有可能生下
有罕见病的宝宝， 虽然这种概率
只有万分之一， 甚至更低， 但对
遇到的家庭来说 ， 就是百分之
百。 疾病为这些家庭带来的， 往
往是先天发育严重受限、 终身残
障、 长期的巨额医疗费用乃至危
及生命。

参考欧美国家的人群患病
率， 由于我国人口基数大， 业内
估计我国有将近2000万例罕见病
患者， 其中半数是儿童。 可见，
我国罕见病其实并不罕见。 但国
内能诊断罕见病的医生稀少， 能
治疗罕见病的药物更是缺乏。

□本报记者 陈曦

·广告·

【健康红绿灯】

绿灯

运动后， 最好在2小时内补
充适量的优质蛋白， 如牛奶、 蛋
清 、 鱼虾 、 豆类 、 乳清蛋白粉
等。 这样做主要有3个好处： 增
加肌肉蛋白质的合成， 增加肌肉
力量， 预防运动性贫血； 补充消
耗的糖原， 给身体提供能量， 帮
助身体恢复； 提高中枢神经系统
的兴奋性。

红灯

运动后“补好”蛋白质

罕罕罕罕罕见见见见见病病病病病

为努力实现高质量发展、 创
造高品质生活， 丰台区市场监管
局积极推进 “诚信计量” 体系建
设， 努力构建政府监管、 企业自
律、 社会监督的诚信计量模式，
营造公平诚信、 和谐有序的计量
氛围。

一是广泛开展诚信计量宣
传 。 将诚信计量体系建设纳入
“5·20世界计量日 ” 宣传活动 ，

通过举办计量云讲堂、 发放计量
宣传手册等形式， 利用媒体、 政
务公众号加强诚信计量宣传， 广
泛营造诚信计量宣传氛围。

二是建设诚信计量示范单
位。 围绕贸易结算、 安全防护、
医疗卫生、 环境监测开展诚信计
量示范街区调查研究， 制定 《丰
台区诚信计量示范社街区创建实
施办法 》， 逐步建立政府监管 、

企业自律、 社会监督的诚信计量
长效机制， 营造和谐诚信的社区
计量环境。

三是开展诚信计量自我公开
承诺。 围绕集贸市场、 超市、 餐
饮店、 加油站、 眼镜店等重点民
生领域全面实行诚信计量自我公
开承诺制度 ， 建立专项帮助指
导， 督促承诺单位遵守计量法律
法规、 规范计量行为、 完善管理

制度、 建立计量器具管理档案，
强化经营单位诚信计量自律意
识， 有效规范市场计量行为。

四是强化计量执法检查。 加
大重大节假日期间餐饮业和超市
计量检查， 积极开展眼镜制配计
量器具、 加油机及定量包装商品
净含量等专项检查， 营造了诚实
守信、 公正计量的市场氛围。

（樊雪竹）

熬出的鸡汤是否鲜美， 盐是
一个关键成分，它不仅带来咸味，
而且和鲜味互相放大， 使得风味
更加浓郁。何时放盐才好喝？一项
研究比较了不加盐、 在开始炖之
前加盐和炖好之后才加盐三种方
式下鸡汤的风味。结果发现，一开
始就加盐的鸡汤中氨基酸含量最
高，味道最好。要想熬出鲜美的鸡
汤还要注意：尽量用砂锅； 水要
一次性加足； 不要加太多调料。

煲鸡汤先放盐更鲜美

饭后头晕发困警惕低血压

低头玩手机脖子负重50斤

有些人常在饭后出现头晕、
乏力、 犯困、 眼前发黑等症状，
这可能是餐后低血压的表现， 即
餐后2小时高压比餐前下降20毫
米汞柱以上。 一般情况下， 动态
血压检查可以辨别。 出现这种情
况的人， 可以减少碳水的摄入，
多吃蛋白质、 纤维含量丰富的食
物， 避免进餐时饮酒。

欧洲脊柱协会曾发出警示：
长期低头玩手机相当于脖子负重
50斤。 前倾呈15°角，颈椎承重大
概为24斤；前倾呈30°角，颈椎承
重为36斤；前倾呈45°角，颈椎承
重为44斤；前倾呈60°角时，颈椎
承重可达54斤。 玩手机的正确姿
势：腰背挺直，将手机举起与眼睛
的高度一致， 视线与手机屏幕垂
直， 下巴不低垂也不仰起。

多维打造“诚信计量”体系丰台区市场监管局

首都医科大学附属
北京康复医院

健康在线
协协 办办

随着人类社会对罕
见病的关注度提高， 部
分罕见病已然被人们熟
知， 例如白化病、 渐冻
症 、 瓷娃娃 、 血友病
等， 但仍然有很大一部
分不为人熟知……2008
年2月29日 ， 欧盟罕见
病 组 织 （ EURODIS）
发起了第一届国际罕见
病日， 并将每年2月的
最后一天定为 “国际罕
见病日”。 今年2月28日
是第十四个 “国际罕见
病日”。

健康日历

首都医科大学附属北京康复医院
神经康复中心主治医师 赵曼

本期专家

罕见病并不罕见

警惕并不罕见的
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