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“很多人对医学遗传科有很大误
解，认为一旦被诊断出遗传疾病，就要
选择终止妊娠。”科室副主任张玢感
叹，在遗传咨询门诊、产前诊断门诊，
科室医生面对不理解的患者有很多无
奈。

有些孕产妇和家人，一听说胎儿
有罕见病或者遗传缺陷，不管严重程
度，治疗难度与否，轻易就放弃了生
命；有些产前筛查出高风险的人，怀疑
医生出于利益考量，拒绝进一步做检
查诊断；更多人是拿到报告，不愿接受
现实，一味质疑、否认医生的诊断。

“筛查和诊断的目的是帮助家庭
了解风险，做出最明智的选择。其实，
除了致死、致畸重大缺陷，我们不会非
黑即白地给出生死判定。”医生会和门
诊上每个家庭认真沟通、解释，提供疾
病可能的临床表现、治疗方法、预后管
理、救助措施等信息，帮助他们制定最
合适的生育方案。

医生在实验室操作和数据分析
时付之理性，在门诊上却更感性。他
们以共情的方式，给予患者安慰和心
理疏导。很多确诊遗传病的家庭，会
陷入巨大的痛苦、焦虑和两难抉择，

医生面对他们的负面情绪时，唯有付
出耐心、有效的沟通，才能真正帮助
他们。

医学遗传科的医生很特殊，他
们既要从分子层面理解疾病，也要
从同样基因缺陷却表现不同的个体
差异中去理解生命。在一次产前筛
查中，一名孕妇本人意外地被诊断
为脊髓性肌萎缩症（SMA）基因纯
合缺失。由于这是一种常染色体隐
形遗传病，如果丈夫不携带相同基
因，疾病并不会在胎儿身上出现；但
这一结果就表明孕妇是 100%的

SMA患者，可 33岁的她从未出现肌
无力、肌萎缩的症状。“她是一名
SMAIV型患者，我们建议她提前做治
疗康复准备，如果控制得好，可以终生
不发作。”

类似的案例不断提醒着科室每个
人，要敬畏生命，每一份诊断报告都只
是一个参考，而不是生命的判决，每个
生命都应该有机会尽情绽放。不少罕
见病患儿在积极干预治疗下，病情能控
制良好，不仅生存率高，还能保证生命
质量。而且，随着基因编辑技术的发
展，罕见病治愈也看到了曙光。

作为全市罕见病诊疗的“桥头堡”，市妇保院·市一院钟楼院区医学遗传科筑牢
出生缺陷三级防治体系

敬畏每个生命，让1‱“罕见”不留遗憾
□本报记者 赵霅煜 通讯员 妇幼宣

根据世界卫生组织定义，发病概率不超过
1‱的疾病即为罕见病。全球目前已知的罕见
病超过 7000 种，并以每年 250 种至 280 种的速
度递增，涉及儿科、内分泌科、神经内科、心血
管等众多学科等。

作为常州地区唯一开展遗传学专业的医疗
机构，市妇保院·市一院钟楼院区医学遗传科成
为全市罕见病诊疗的“桥头堡”。自1985年成立
以来，科室紧跟前沿技术解读生命密码，筑牢出
生缺陷三级防治体系，担负起全市孕前、产前筛
查与诊断、新生儿疾病筛查的重任。

多年来，科室已筛查百万人，避免数千重大
缺陷儿出生，挽救600多名罕见病患儿的生命；
近年来，团队获得国自然、省重点资助项目等各
级课题25项，获得全国妇幼健康科技成果、省医
学科技奖等20项；科室先后成为省妇幼保健重
点学科、市临床重点专科、市高科技研究重点实
验室、市转化医学中心、市出生缺陷综合防治中
心等。

每份检测报告，薄薄几页似乎有千斤之重，
预告着每一位罕见病患儿的命运。医学遗传科
肩挑重责，代代遗传人使命相传：“敬畏生命，给
每个生命一个机会，让1‱罕见不留遗憾。”

目前，医学遗传科共有医务人员
23 位，其中硕士 14 人、在读博士 1
人、博士1人，涌现出一大批业务技
术骨干。作为我市医学遗传学学科
带头人、全国五一劳动奖章获得者，
副院长虞斌教授从医25年来，始终
坚持临床一线，在防治出生缺陷、提
高我市出生人口素质方面作出重大
贡献。

2017年，虞斌带领团队通过多
年来研究的数据和分析，提出了《常

州市出生缺陷综合防治实施方案》，
并被市政府采纳为民生项目。市卫
健委联合财政、人事、民政等部门共
同出台多个方案，实现本市常住人口
免费产前筛查、遗传代谢病筛查、新
生儿听力筛查和新生儿先心筛查，推
动我市在提升出生人口素质上迈出
实质性的一大步。

在虞斌的带领下，科室以技术开
放和成果转化为主攻方向，集基础研
究、技术开发、临床应用、辐射推广为

一体，紧跟国际技术前沿，搭建了一个
个高精尖技术平台，高通量测序、基因
芯片、串联质谱……将NIPT、CMA、
Sanger测序应用于携带者筛查、产前
筛查、分子遗传诊断、个性化筛查与诊
断的全链条式服务。

这些科技使得胎儿染色体疾病检
出率从60%提升至90%，新生儿疾病
筛查的病种从3种拓展到29种。技
术开展以来，受惠人群已超过50万，
发现重大畸形患儿800余例。此外，

科室还在省内率先开展SMA携带者筛
查项目，年筛查达4000人次，实现孕前
阻断重大罕见遗传病，显著提高了诊断
的准确性和效率。

近 40 年以来，医院医学遗传科
赶上了发展的好时机，搭乘基因技术
发展的高速列车，得益新院搬迁后的
硬件提升。未来，科室还将紧跟人工
智能技术，在临床和科研上齐头并
进，为全市人口“优生优育”贡献更
多力量。

医学遗传科深植于世代相传的专
业理念，对很多患者的人生也要积极
接力守护，关注着他们人生的每一
刻。只要在医院做过孕前、产前、新生
儿筛查并诊断出遗传风险的患者，医
生们都会建立终生档案，并定期随访。

2003年，蒋女士出生后通过新生
儿疾病筛查第一时间确诊为苯丙酮尿
症（PKU），并得到了及时的干预，随
即在医院开始了长达20多年的精心

治疗与细致随访。今年初，21岁的蒋
女士和家人专程来医院报喜。尽管不
认识她，但医学遗传科的年轻医生把
送来的喜糖堆成了金字塔，一起感受
了这份属于几代人接力的喜悦。

2月，医院组织了相关科室人员
上门为蒋女士送上祝福和一份特别的
礼物——孕前体检套餐和出生缺陷三
级预防检查套餐。这份礼物不仅涵盖
孕前的全面检查和基因筛查，还包括

孕中期的产前诊断与遗传咨询以及宝
宝出生后的一系列新生儿疾病筛查和
基因检测，将延续爱的接力棒，全力以
赴守护好蒋女士未来的宝宝。

患者生命早期的层层把关，对守
卫他们一生至关重要。首先是筑牢出
生缺陷“种子筛选关”，强化婚检、孕前
的优生遗传咨询、致病微生物检查以
及遗传病携带者筛查等源头预防措
施；其次是守护出生缺陷“胚胎培育

关”，通过孕前检查、产前筛查（如NT检
查、唐氏筛查、四维彩超和无创DNA检
查）以及产前诊断（如羊水穿刺、绒毛穿
刺）等措施能够早发现、早诊断、早治
疗；最后是护航出生缺陷“幼苗成长
关”，随着医学技术的飞速发展，高通量
测序技术为新生儿疾病筛查带来了革
命性的变革。未来，将有更多的遗传性
疾病能够在早期得到筛查、诊断、干预
与治疗。

埋头在专业领域里深耕 抬头用数据推动政策发展

参与患者的全生命周期 感受他们人生节点的喜悦

基因诊断不是生死判官 是给生命尽情绽放的机会

本报讯（李青 肖云 毛祎）市二
院胸心外科、血管外科团队日前成功
为一位73岁冠心病、脑梗患者开展了
一例“杂交手术”——冠状动脉搭桥手
术同期颈动脉支架置入术，用最小的
创伤为患者恢复血管通畅。

早在10年前，李老先生就被确诊
为冠心病，尽管长期服药治疗，但每当
情绪激动或干了重体力活后，他常常会
觉得胸闷胸痛，因为症状不严重就一直
没去医院进一步治疗。今年3月底，李
老先生突然头晕伴肢体麻木，被家人紧
急送往附近的医院。医生诊断其为脑
梗，为其进行药物治疗，缓解了症状。

但问题并没有得到解决。住院期
间的检查结果显示，李老先生脑梗的

“罪魁祸首”是糖尿病控制不佳，导致
双侧颈内动脉起始部及右侧颈总动脉
分叉处存在多发狭窄，以至于脑供血
严重不足。同时，其冠状动脉粥样硬
化程度严重，冠脉存在多支病变。

显然，单纯的药物治疗和支架植
入，很难达到良好的疗效，并且随时都
有猝死的可能。一方面，心脏血管的
狭窄情况很容易引发心肌缺血，进而
导致心源性猝死等严重后果；另一方
面，颈动脉严重狭窄，脑血流灌注不足
或血管壁斑块脱落，有再发脑梗的后
果。为寻求进一步治疗，李老先生一
家来到市二院胸心外科。

市二院胸心外科主任吴奇勇说：
“结合病史和影像资料，我们发现李老
先生的冠脉多支血管均有严重狭窄，
左前降支近段弥漫性狭窄伴钙化，达
到80—85%，中段后完全闭塞，回旋支
近段后完全闭塞，右冠中段存在85%
狭窄，后三叉前也有80%狭窄。这样
的情况已经不适合放置支架，但开胸
心脏搭桥手术又面临很大的风险——
术中及术后恢复期血压会有波动，而
李老先生近期发生了脑梗，颈动脉严

重狭窄，血压波动很容易再次出现脑供
血不足，引发脑缺血形成新发梗死及大
面积脑梗。也就是说，很可能心脏病治
好了，但脑部出现问题了。”

为给李老先生提供最佳治疗手段，
胸心外科与神经内科、ICU、心内科、麻醉
科、血管外科等科室开展了多学科会诊，
经过全面的评估与分析，团队认为李老
先生的手术势在必行。得益于医院落地
了全市最大的“杂交手术室”，最终团队
决定为其实行“杂交手术”——同期行冠
状动脉搭桥术+颈动脉支架置入术。

吴奇勇解释，杂交手术又称复合手
术，简单说，该手术既具备数字减影血
管造影（DSA）功能可行介入手术，又可
以开展传统的开放手术，其最大的优势
就是能同时、同期进行介入手术和外科
手术，它以强大的技术保障为疑难血管
疾病患者提供了更多的选择方案。

经过充分的术前准备，在杂交手术室
内，手术如期开展。术中，市二院血管外科
主任毛由军团队先为李老先生在局麻下行
颈动脉支架置入术。支架安放完毕后，颈动
脉严重狭窄问题顺利解决，脑供血问题得到
改善。随后，李老先生不用被转运，在同一
个手术间的原手术床上接受全麻，由吴奇勇
团队通过非体外循环技术，进行单乳房内动
脉—冠状动脉旁路移植以及主动脉—冠状
动脉搭桥术。手术过程顺利，李老先生恢复
良好，术后10余天便出院回家了。

吴奇勇表示，动脉粥样硬化是全身性
疾病，12%的冠脉搭桥患者伴有严重的颈
动脉、脑血管病变。两种疾病分属两个不
同科室，以往患者要在不同的科室就诊，
不仅浪费医疗资源，效率低下，治疗风险
也相对较高。一站式“杂交手术”将冠脉
搭桥与颈部血管支架植入手术相结合，成
功解决了上述问题，不仅最大程度地降低
了手术风险，解决了心脑血管问题，还减
轻了患者的二次手术痛苦，既便于患者恢
复，也可以节省医疗费用。

冠心病遇上脑梗

市二院一站式
“杂交手术”恢复血管通畅

本报讯（陈荣春 李祉萱）“最近
不怎么咳嗽了，也没有胸闷气喘的情
况发生，工作和生活感觉更加精神
了。”说起戒烟后的改变，钱先生十分
高兴。

钱先生今年25岁，最近两年总
是咳嗽，有时候还会感到胸闷，在当
地医院反复治疗还是不见好，便到
市一院就诊。详细了解病情后，医
生发现钱先生虽然年纪轻，但已经
有约 10年的烟龄。“在初中时就开
始抽电子香烟，那时候不懂，误以为
对身体没啥影响。随着抽电子烟的
数量越来越多，后来就逐渐抽起了

普通香烟，尤其是工作后，每天大概
一包多，不然就会觉得烦躁、易怒。”
钱先生说。

经详细检查，结合相关症状，医生
考虑钱先生的症状为支气管哮喘发作
所致，排除其他诱发因素后，确定罪魁
祸首——抽烟。“除开展规范的哮喘治
疗外，钱先生必须要戒烟！”戒烟门诊
叶吉如副主任医师从香烟的危害、戒
烟提醒、药物干预、行为支持等方面给
予详细指导。配合戒烟药物的治疗，
经过4个月的努力，钱先生终于成功
戒烟。

吸烟严重威胁人体健康，烟草烟

雾中含有7000余种化学成分，其中已
发现数百种成分对人体有害，包括至
少69种致癌物。据2021年全国中学
生和大学生烟草流行调查显示，中学
生和大学生的吸烟率分别为4.7%和
7.8%，使用过电子烟的比例分别为
16.1%和 10.1%。需要警惕的是，近
年来，电子烟打着传统香烟的安全替
代品、可用于戒烟、对身体无损害的幌
子，“俘获”了不少市民尤其是青少年
的“青睐”。

《中国吸烟危害健康报告2020》
明确指出，电子烟不安全，会对健康产
生危害！电子烟是通过加热特定溶液

后，传送气雾供人吸用。大多数电子烟
的烟液中都含有尼古丁及添加剂、香料
和其他化学成分，这些物质中许多都是
致癌物，长期吸入还会大大增加患心血
管疾病的风险，引发呼吸系统损伤，对
健康产生极大危害。

专家提醒，近年来，一些不法分子
还向电子烟中添加违禁毒品成分，如合
成大麻素、依托咪酯等，非法向青少年
兜售。其中不乏有青少年出于好奇尝
试吸食，最终上瘾，对个人和家庭造成
不良影响。吸烟有害身体健康，且需要
从青少年抓起，青少年要远离烟草，拥
抱健康生活。

反复咳嗽、喘息、胸闷，竟是因为吸烟

本报讯（陈荣春 阮丽花） 6月6
日是全国“爱眼日”，市三院举办“全民
爱眼 共筑睛彩”爱眼日主题活动，推
出一系列眼健康惠民服务举措，积极
响应推进市卫健委“十百千万”惠民工
程，以更高站位、更强合力推进医院高
质量发展塑造就医全新体验。

聚焦市民在看病就医过程中的
“难点、痛点、堵点”，市三院推出“睛彩
未来”改善医疗服务举措，其中包括

“视光”预诊疗服务、“玻注”一站式服
务、“医联体”门诊、“干眼诊疗”假日门
诊、围手术期中西医序贯治疗、日间手
术“AI体验”、眼健康科普“云课堂”、

“模型”创新宣教等，为广大患者带来更
便捷、优质、高效的健康服务。

积极响应并推进常州市卫生健康
“十百千万”惠民工程，市三院还推出
“爱您爱视”职业性眼病公益筛查行
动，用专业医疗服务为广大劳动者的
眼健康保驾护航。目前，眼科医护团
队已走进中天钢铁、天合光能、星宇车
灯等多家企业，为劳动者开展职业性
眼病筛查、眼健康宣教，累计服务人数
近万人次。

在当天的活动中，市三院眼科“全
国青年文明号”现场揭牌，“青年眼健康
科普宣讲团”成立。

市三院举办全国“爱眼日”主题活动

推出眼健康惠民服务举措
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