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本报讯 近日，宝山区委书记汪
泓收到了一封由高境镇51位居民联
合署名的感谢信，这群人有一个共同
标签：失独家庭。

据统计，截至今年3月，宝山区
高境镇共有特殊家庭 115 户/179
人。2009年，高境镇计生协会为区域
内特殊家庭设立了一个交流平台
——“午后阳光”俱乐部，通过组织活
动、心理互助等方式帮助特殊家庭父
母走出心理困境，重拾生活信心。

该俱乐部负责人介绍说，“午后
阳光”俱乐部的设立初衷是觉得这群
父母遭遇丧子之痛，很需要关爱。起

初只是开展一些简单娱乐活动，让他
们一点点融入群体中。然而，这并非
易事。工作人员深有感触地说：“印
象最深刻的是当时去慰问，人家不让
你进门，也不要你东西。也许，拒人
于门外的他们，只是对旁人同情心态
的强烈抵触。”

为了让特殊家庭的父母们敞开
心扉，高境镇计生协会唯一和最有效
的做法就是上门送慰问。尽管第一
年慰问品有退回来的，但依然阻止不
了计生干部上门的脚步。第二年他
们或是在小区门口等待、或是在弄堂
里等候，在一次次往返间，渐渐地，来
参加活动的人多了，脸上也露出了久
违的笑容。

经过8年多运转，这些特殊家庭
群体俨然成了大家庭。第一次吃年
夜饭时，来参加的人还不够一桌。今
年，100 多名特殊家庭成员齐聚一
堂，共庆新春。没儿没女在身边，他
们最怕生病。对此，高境镇计生协会
在2012年就着手协调社区卫生服务
中心与特殊家庭开展“结对签约上门
服务”，2017年签约率已达100%；多
方联动开展应急救助服务，建立联系
人制度，根据关爱服务对象的不同，
志愿者与特殊家庭人员分别采取“一
对一”、“一对多”形式结对帮扶；发放
温馨小卡片，建立亲情热线，为特殊
家庭成员及时提供应急救助志愿服
务，确保特殊家庭成员一卡在手，难

有所需、急有所助、病有所救。
高境镇计生协会还将辖区内特

殊家庭分为共和、高境、逸仙三片块，
分别从中选出2名志愿者作为片区
联络员，配合动员特殊家庭成员参与
各类活动，用自己的亲身经历感化其
他特殊家庭成员。他们帮助不愿与
人沟通的家庭成员走出家门，结伴聚
餐、外出旅游，让晚年生活更精彩。
经联络员们的不懈努力，这些特殊家
庭成员的活动参与度明显提高。

俱乐部还不定期地组织生日会、
讲座、冬送温暖夏送清凉、传统节日
上门慰问等活动。渐渐地，俱乐部成
员间越来越熟识，不幸遭遇让他们情
不自禁地“抱团取暖”。

医生为病床上的燕子治疗。 受访者供图

多方行动救助病重女孩儿
最近，视频新闻《救救我女儿，谁

能告诉我她得了什么病？》在朋友圈迅
速传播开来，引起了广大网友和多家
医院的关注，大家都希望能够帮助这
个被奇怪疾病折磨的女孩儿。发病中
的燕子不停地抽搐，痛苦不堪的她一
边抽搐一边哭泣，父母在旁束手无策，
十多年来四处求医都没有得到明确诊
断，眼看女儿的发病情况越来越严重，
燕子的父母更加心痛和焦急。

瑞金医院神经外科主任医师孙青
芳看到这条新闻后立即与功能神经外
科孙伯民主任医师等几位专家联系，
探讨燕子的病是否有诊治或缓解的
办法，并与燕子的家属取得联络。3
月2日，燕子的父亲带着厚厚的一沓
病历资料来到了瑞金医院疑难病多
学科会诊中心，经过神经外科、功能神
经外科、神经内科、放射科、病理科等
多学科专家的讨论，决定将燕子收治
入院，进行进一步的相关检查。

燕子的父亲告诉记者，燕子从小
聪明活泼，学习成绩也很好。18岁
时开始出现走路摔倒的情况，有几次
下巴摔得鲜血直流，至今还留着明显
的疤痕。后来发病症状越来越多，用
筷子夹菜、写字时手会不受控制地划
动，再后来这样的抽搐症状发展到了

全身，而且发病间隔越来越短。虽然
考上了大学，但是燕子再也无法回到
校园。十多年来，他们四处求医，跑
遍了大大小小的医院，一天没确诊燕
子的父母就一天不放弃。

十多年的谜题终于解开了
3月5日，燕子住进了瑞金医院

功能神经外科病房，并接受了脑电图
等相关检查。第二天，刚刚出差回来
的神经内科副主任医师曹立来到了
燕子的病房，为她进行了体格检查并
详细了解了燕子的病史。曹立医生
的专业方向是罕见病，从医20年他
接诊过大约 4000 例神经系统罕见
病。初见燕子的发病症状他的心里
已经有方向，这次经过一番检查及病
史询问，他心中的答案更加确定。燕
子属于成年早期发病，有典型的动作
性肌阵挛、癫痫发作、共济失调等临
床表现，且疾病进展呈进行性加重，
没有家族病史，这些条件相加，指向
了一种罕见病——隐性遗传性进行
性肌阵挛性癫痫4型。要确认这一
临床诊断结果，只需要对SCARB2基
因进行检测。于是，医务人员再次采
集了燕子一家三口的血液样本对
SCARB2基因进行测序验证。

两天的等待时间对于燕子一家
来说，异常煎熬。3月9日，基因验证

的结果出来了，多学科专家再次对燕
子的情况进行了会诊。分子遗传学
检测结果证实了曹立医生的临床诊
断，燕子存在SCARB2 基因的纯合突
变，即来自分别来自父母的两条染色
体均存在突变，这也正是导致燕子发
病的原因。燕子的父母均为该突变
的携带者，是杂合突变，所以不会发
病，但他们的子女存在四分之一的发
病可能性。很遗憾的是，目前的医学
无法对燕子的疾病进行有效的治疗，
只能进行一些对症治疗，按照目前燕
子的发病进程，功能神经外科手术也
不能有效减轻她的病情发作。

诊断明确后，专家们一致认为，接
下来的治疗主要通过调整药物来控制
燕子肌阵挛的发作，加强营养的支持
和康复护理，防止并发症的产生。

“对我们来说每天都是罕见病日”
燕子得的是一种罕见病，是

SCARB2基因突变所致的隐性遗传性
进行性肌阵挛癫痫4型。迄今为止，
在国外19个家庭的26名患者中共明
确了SCARB2基因的19种突变。国内
之前，对这一病种的文献报道和会议
交流仅仅只有4例。燕子是瑞金医院
神经科团队所确诊的第2例进行性肌
阵挛性癫痫4型患者，国内第5例。

像燕子这样的罕见病患者还有

很多。他们之中，有的很幸运可以获
得很好的治疗效果；有的因为治疗罕
见病的“孤儿药”价格昂贵无法继续
治疗；还有的是像燕子这样，目前的
医学无法对他们的病进行效果明显
的治疗。很多罕见病患者的家庭状
况往往非常困难，因为疾病导致他们
失去劳动能力，四处奔波就医和治疗
也给他们造成经济负担。所以，及时
的确诊非常重要，这能够给患者的治
疗指出明确的方向。

据了解，罕见病的种类繁多，约
有5000-7000余种，罕见病的诊断需
要医生有临床经验，还需要配套的技
术平台，而从是罕见病研究的医生较
少。大多数医生还是从事常见病和
多发病的诊治及研究，要对罕见病做
出精确的诊断比较困难。所以，罕见
病的科普宣传十分重要，不仅是向患
者和大众进行科普，还需要对医生进
行科普。

曹立主任说，对致力于罕见病研
究的医生来说，每一天都是罕见病
日，每一种罕见病对于他们来说都极
具研究价值。近些年，社会对罕见病
的关注越来越多，也有不少罕见病患
者和慈善人士自发地组织一些公益
活动，形成一些公益组织。但是，帮
助那些被“未知疾病”困扰的患者，还
需要全社会共同的努力。

上海女孩怪病缠身十余年终确诊
为国内第5例进行性肌阵挛性癫痫4型患者，接下来主要靠药物调控

每两个月都会定期发作，像触电一样
不停抽搐十几天，不能吃饭、不能睡觉并
逐渐丧失了语言和行动能力。求医十多
年未得到确诊，最近在媒体的帮助下，燕
子的病情受到了沪上多家医院的关注。
记者昨天从上海交通大学医学院附属瑞
金医院获悉，在瑞金医院疑难病多学科会
诊中心（MDT），专家团队根据最新检查结
果和病历资料，给出了明确的诊断及后续
治疗建议，这个奇怪疾病的发病原因终于
水落石出。据悉，燕子是瑞金医院神经科
团队所确诊的第2例进行性肌阵挛性癫痫
4型患者，国内第5例。
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宝山为失独家庭设俱乐部
助特殊家庭父母走出心理困境


