
他们被称作“月亮的孩
子”“瓷娃娃”“蝴蝶宝贝”……
这些美丽名字相对应的，却是
残酷的罕见病：全身毛发和皮
肤发白的白化病、即使轻微碰
撞也会严重骨折的成骨不全
症、皮肤像蝴蝶翅膀一样脆弱
的大疱性表皮松解症……

罕见病患者在生活、医疗
和心理等多方面长期遭受困
境，亟需社会关注。

罕见病指患病率特别低
的病。世界卫生组织曾经定
义罕见病是患病人数占总人
口数 0.65‰至 1‰之间的疾
病，不过各地根据具体情况制
定的标准较之略有浮动，目前
全球尚未有一个被广泛接受
的罕见病统一标准。

罕见病通常为慢性、进行
性，病情严重且很可能伴随终
生。例如卟啉病，皮肤晒太阳
会发痒、水肿甚至糜烂；亨廷
顿舞蹈病，手臂、躯体不自觉
任意扭动，伴随步态不稳、言
语和吞咽障碍；肌萎缩侧索硬
化症，俗称渐冻症，全身肌肉
逐渐萎缩直到完全丧失活动
能力……而这些只是罕见病
的冰山一角。

目前全球共确定罕见病
大约7000种。研究显示，80％
以上的罕见病由遗传因素导
致，50％在出生或儿童期发病。

罕见病治疗一直面临困
难。罕见病病因繁多、症状复
杂，就算是同一种罕见病，不同
患者的症状也存在差异，导致
在发病初期漏诊、误诊，不少患
者错过最佳治疗期，病情难以
逆转；即便诊断准确，全球已知
的罕见病中至少 90％尚无有
效治疗药物，药品研发难度大、
投入高、周期长，大部分已有的
罕见病药品极其昂贵。

近年来，越来越多的国际
机构和民间组织关注罕见病
群体，组织互动活动、加强科
研力量，缓解他们因病痛脱离
社会带来的孤独，为他们获取
更多医疗资源，帮助他们重获
生活热情。

国际罕见病日设立于2008
年，定在每年2月最后一天，目
的是为罕见病患者群体在当
地、本国乃至在国际层面争取
更多机会。联合国可持续发展
目标呼吁实现全民健康覆盖，
提倡国际社会向罕见病人群提
供平等的医疗条件，希望研究
人员和临床医生携手促进罕见
病研究发展。 据新华社

5岁的儿子患上罕见病

2016年夏，5岁的宁宁（化名）再次躺到了医
院病床上，洁白的环境、输液的吊瓶他并不陌生，
但刚经历了穿刺进行基因检测的痛苦后，他并不
知道，一种身体天生没有任何免疫系统的罕见病
带来的“束缚”将伴随他的一生。

“坐在病房里一边哭一边拿着手机在网上搜
索，怎么治疗、后果是什么……”宁宁的妈妈王女
士说，她永远记得那个心慌的时刻，自己搜索得
出的结论，无一例外全是“需要终身静脉注射免
疫球蛋白”。

突如其来地落入“孤岛”和“深渊”，就会迫
不及待地想要寻求帮助和同伴。那天，王女士
在搜索加入到一个全国的原发性免疫缺陷病
QQ 群后，知道 100 人的病友群里有不少十多岁
的孩子。

确诊前，宁宁患过 3 次肺炎，前两次王女士
以为他只是像大多数患肺炎的孩子一样，可能是
因感冒引起的，孩子抵抗力弱一点，等长大些就
好了。“幼儿园小班和中班，儿子加起来也没有待
够一个月。那时只知道他身体弱，所以尽量多在
家，不去人多的地方，以免被传染上感冒等。”遗
憾的是，结果并不如王女士所想，宁宁的免疫力
并没有随着长大而慢慢增强。在第三次因肺炎
就诊时，医生终于发现了问题，检验报告显示宁

宁的多项免疫力指标几乎都为零，建议
查一下基因检测，最终被诊断为原发性
免疫缺陷病。

原发性免疫缺陷病是因免疫系统
遗传缺陷或先天发育不全造成免疫功
能障碍，所致的易患感染、恶性肿瘤和
自身免疫性疾病的一组罕见的免疫遗
传性疾病。在婴幼儿时期发病，是严重
危害儿童生命与健康的一大组遗传
病。“原发性免疫缺陷分为 10 个类型，
超过 400 多种疾病，涉及 300 多个突变
基因，还好宁宁不是重症的那一种。但
PID 患儿面临的共同特点是，反复、严
重、持久的感染，如支气管炎或肺炎、鼻
窦炎、慢性中耳炎、慢性肠炎，肠道感
染、生长发育落后等。”涉及到这个病的
专业知识，王女士已经非常熟悉。

加入公益组织为爱呐“罕”

从 5 岁被确诊后，宁宁只要出门，
不管在教室上课还是在户外活动，都要
随时随地戴着口罩。除了学校，他很少
去其他地方。最多每隔 28 天，就到医
院去静脉注射免疫球蛋白，是宁宁7年

来必不可少的一部分。
每个月王女士总会告诉宁宁，“我们又要到

医院打一个‘能量棒’了，打了之后你就又能‘满
血复活’了，对不对？”“你看，打上之后，你就可
以去学校，不用总闷在家里了。”……现在，已经
12 岁的宁宁听得进父母的“唠叨”和叮嘱，知道
要自己保护好自己，否则就会“遭罪”，所以他会
一天无数次地手部消毒、冷天不去做操不上体育
课、时时刻刻戴好口罩……他也会把学校老师发
的小零食礼物，带回来送给妈妈，因为他觉得“妈
妈不容易”。

“没有过不去的坎，只有父母坚强，才能给孩
子希望。”王女士默默告诉自己。这些年每次去
不同医院，她总会主动把自己的联系方式留给医
生，希望再次有这种罕见病的家庭来就诊时，可
以把自己的联系方式给对方，以便他们能相互帮
助、抱团取暖。

2017年初，王女士主动加入PID加油宝贝中
国关爱中心，这是一个全国性的关爱原发性免疫
缺陷患儿的公益组织，与其他志愿者一起为青岛
以及全国有需要的患者家庭提供政策倡导、疾病
宣教、申请资助、资助困难病友家庭、组织病友活
动等各种帮助，同时也呼吁社会各界关注罕见
病，关爱原发性免疫缺陷患儿。“救人就是救自
己，我们都期待奇迹，可是没人站出来，就永远没
有奇迹，我们都希望孩子们得到善待，得到重视，
得到救治，所以必须做点什么，而不是每天哭泣、
抱怨。”在王女士心中，努力工作尽量能够负担医
药费是第一步，此外她还想为这些特殊的孩子摸
索着铺垫一条“好走”的未来路。

纳入医保感觉“春天来了”

2017 年 2 月，国家发布了新的《医保目录名
单》，将原发性免疫球蛋白缺乏症例入医保范
围。对患者家庭来说，感觉“春天来了”。“从病
症上不愿相信，到被迫接受，是一个痛苦的过
程，但我们的孩子又是幸运的，有了明确诊断，
并且这个病有药可控。国家将原发性免疫球蛋
白缺乏症列入静注人免疫球蛋白用药范畴之
内，从过去完全自费，到现在住院报销 50%，大
大减轻了我们的经济负担。”王女士介绍，免疫
球蛋白替代治疗是目前最重要的治疗手段，就
是终生每月按每 10 斤体重一瓶的量，静脉注射
免疫球蛋白，每瓶免疫球蛋白的价格是 561 元/
2.5g，80 斤的体重需要用 8 瓶，共 4488 元，假设
成年后体重 130 斤，就是 7293 元。此外，有严重
感染时最好加量使用，往往 21 天是半衰期，患
者就会出现一些症状，28 天消耗殆尽，就必须
要赶紧“补充”。

如果想要孩子尽可能地保持健康、减少感
染，这种规律性的治疗必须坚持，也就是说，这项
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每个人的基因中，
平均都有7至10组基
因存在缺陷，如果父母
恰巧有同样的基因缺
陷，孩子患罕见病的比
例就很高。每年2月
的最后一天是“国际罕
见病日”，数据显示，我
国现有各类罕见病患
者近 2000 万人，每年
新增患者超过20万，
全球已知的罕见病有
7000多种，因此罕见病
并不“罕见”。

不因疾病罕见而
视而不见，不因缺医少
药而置之不理。罕见
病群体需要社会各方
关注，近几年，人们正
在逐步了解并开始向
他们投去温暖的目光，
伸出友爱互助之手。
为了解罕见病家庭的
状况，记者走近青岛一
名患有原发性免疫缺
陷病（简称 PID）的孩
子，倾听这个家庭不断
努力争取更多“阳光”
的心声。

每个月的支出必须坚持。2019年，国家医
保目录进行改革，针对原发性免疫缺陷病
治疗的报销比例比过去再次提高了24%，
且纳入门诊报销。现在，每个月王女士带
宁宁去医院注射一次免疫球蛋白，报销后
约花费 1620 元。从最初自费到报销比例
不断提高，对普通工薪家庭来说，减轻了
相当大一部分的经济负担，更让困难家庭
看到了希望。

互帮互助分享各种经验

“2016 年加入 PID 病友群时，当时不
到100人，现在已经有1000多人了。近年
来我们组建的第一个微信群也达到 500
人满员，现在开始建第二个微信群，山东
省 内 能 联 系 到 的 患 者 家 庭 有 50 多 个
了。”王女士说，“我们就像一个大家庭。”
工作之余，除了陪孩子，王女士把精力都
放在了这个“大家庭”上。“我们‘前人’走
过的弯路，希望‘新来’的爸爸妈妈们不
要再走了，我们也希望能相互‘取经’，一
切都是为了孩子更好地成长。”这是一名
妈妈的选择与努力，超越了一个小家庭，
在更大的范围内与他人连接在了一起。

“PID 不是绝症，多数患者只要及时
接受正规治疗，基本上可以过上与普通
人无异的生活，并且有些病种可以接受
造血干细胞移植或基因治疗从而实现完
全治愈。作为原发性免疫缺陷病患者在
中国唯一一家公益组织，我们被患者们
寄予了许多希望，也同时承担着重要的
责任。”作为骨干志愿者，王女士和其他
志愿者一起，积极在群内为新老患者指
导就医、简单的病情咨询、化验单分析、
症状解答、报销政策讨论、分享各种生活
经验等，公众号、网站不定期也会针对有
关 PID 国际方面的资讯指导、疾病介绍
等文章进行翻译和发布。

2018 年，由 PID 加油宝贝关爱中心
策划、国内知名免疫学专家教授审核、中
国罕见病中心出资印制的原发性免疫缺
陷病宣传手册在全国范围内发放，这是
当时国内发布的第一本 PID 宣传手册，
发放范围覆盖全国十余个省市，发放数
量将近万册。2020 年，再次发放宣传单
页和手册。2022 年 4 月国际原发性免疫
缺陷病宣传周期间，组织再次发起“照亮

‘医路’人生”《实用儿童原发性免疫缺陷
病》专业书籍向一线医院赠阅活动。王
女士奔走在岛城以及山东省内各大基层
儿童医院、社区，将一本本专业书籍、科

普宣传册发放到一线诊疗医生和百姓手
中，“许多 PID 患者的起病原因都较其他
罕见病来说要普遍得多，比如经常肺炎、
胃肠炎、中耳炎、关节炎等，不容易引起
特别的重视，一些完全没有接触过 PID
诊断的医生也可能考虑不到这种可能
性。因此，希望我们的努力可以让更多
基层医生了解 PID，发现 PID 患者。”王女
士说，在这个宣传过程中，志愿者们的努
力让更多普通人了解到罕见病的基本知
识，正确对待 PID 病人，也得到了医院医
生、心理辅导、医保政策等社会各界很大
的支持和鼓励。

被来自各界的帮助温暖着

最近，王女士和宁宁正在为今年国际
罕见病日的主题活动“用爱呐‘罕’，沁心
书画，为梦发声”绘画与书法作品征集比
赛而忙碌着。“现在学业压力增大，宁宁
放学回来后有时不想写作业，我就会尽
量耐心地安慰他、鼓励他。他喜欢画画，
也可以通过先画会儿画来释放一下压
力。”

“冬天已经过去了，相信迎接我们
的，一定会是阳光灿烂的日子。”王女士
被宁宁的一点小进步感动着，更被周围
人的帮助温暖着。“疾病罕见，医护关爱
不罕至，一路走来，特别感谢青大附院儿
科大夫们的精湛医术，精准诊断，使得罕
见病患儿及时因病施策。”王女士说，疫
情期间每月去医院注射免疫球蛋白存在
感染风险，青大附院医护人员贴心地为
他们安排专门的处置室。医院里的免疫
球蛋白一时供应紧张，而这些“救命药”
对 PID 患者来说不可或缺，此时本土药
企主动提出供应和大力援助……

王女士发现，随着宁宁长大，慢慢进
入 叛 逆 期 ，不 像 小 时 候 那 样“ 言 听 计
从”。了解到很多患者家庭也有类似问
题，为了纾解孩子和父母们的情绪和心
理问题，在一次活动中，王女士邀请青岛
知名心理专家姜倩莉进行讲座和游戏辅
导，得到了心理专家的积极响应。在专
家咨询和团体心理游戏中，让患儿和家
长们释放压力、及时排解。

“还有大学生公益组织、社会互助
公益组织……社会各界有很多热心的
志愿者带给了我们感动和帮助，让罕见
病家庭的心声受到关注，更让幼小的孩
子们对未来充满希望。”王女士告诉记
者，前不久获知一名之前认识的青岛

PID 患者已经从职校毕业，也找到了工
作，感到特别欣慰。“几年前联系到他
时才 15 岁，在一次活动分享时，瘦小的
他站在台上说，‘我曾经觉得自己就是
跟别人不一样，上体育课跑几圈，别人
没什么事，我就感觉累得不行了，从小
到大，一直在不停地吃药打针，手上全
是针眼，天天喝苦中药。后来我确诊
了，定期打免疫球蛋白，也能像正常孩
子一样上学了，我想学门手艺，将来回
报社会，回报大家对我的爱。’”孩子的
真诚话语，打动了在场的每一个人。王
女士说，“我们既感到对他的心疼，又
为他的坚强和努力而喝彩，同时也鼓舞
着我们这些 PID 家庭。”

患儿妈妈们的“野心”

“如果真的能治愈的话，我就可以不
用再打针了，不用总是吃药了。我想体验
一下尽情运动的感觉，乒乓球、羽毛球、跑
步之类的都想尝试。我想尽情地去想去
的地方玩，不用再戴口罩，可以大口吃冰
激凌，可以随便逛超市和游乐场……”采
访最后，宁宁向记者吐露心声。

“ 没 有 一 个 父 母 愿 意 放 弃 孩 子 的
生命，哪怕有一线机会都想去尝试；没
有一个父母不为孩子的未来打算，更
何况承担更多压力的罕见病家庭，哪
怕有一点关爱都想去尽力争取。”王女
士和其他志愿者一起，通过问卷调查
等 各 种 方 式 ，为 宁 宁 和 所 有 PID 患 儿
努力想办法。

“有一名青岛周边农村的妈妈，每个
月要拿出一天时间，辗转带孩子到市区的
医院注射免疫球蛋白。如果基层的医院
就有药、有条件注射呢？医保报销比例不
仅更高，也能长久地节省时间和金钱。”

“如果未来能有皮下肌肉注射呢？像糖尿
病患者可以自己在家注射胰岛素一样。”

“罕见病救治费用昂贵，由医保完全报销
压力很大，如果参考上海等省份 100%报
销，能不能政府提供基础资源、业务平台
和信息管理系统，引入更为广泛的商业和
社会资源，寻找更好的解决路径？”“大部
分的患者仍然有误诊和漏诊的状况，我们
将尽力去宣传PID疾病，希望患儿们都能
尽早确诊，尽早得到最佳的治疗和照顾。”

“希望建立针对新生儿的PID筛查”“希望
能给罕见病患者在就近义务教育、未来灵
活就业上，有一些关爱。”……这是无数罕
见病患儿妈妈们的“野心”。

/ 科普 /

走近罕见病

王女士在青岛分发PID科普书籍。 PID患者需定期注射免疫球蛋白。 PID加油宝贝中国关爱中心公益组织征集到的小患者们的作品。
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