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来自湖北省黄冈市红安县农民家庭的周高巍正在牙牙学语，因体内的多种“缺陷”，他的成长之路注定坎坷不
平。去年2月，医生终于找到他的致病“元凶”——黏多糖贮积症，一种发病率仅十万分之一的罕见病。

妈妈张银霞说，普通农民家庭不可能用得起天价特效药。母子俩辗转求医了解到，目前可通过造血干细胞移
植延缓疾病进程，然后给孩子针对性矫正骨骼、心脏缺陷等，为他争取更长久的寿命和更好的生活质量，也就是
说，移植就成了最后的“药”。张女士带着孩子来到广州，期待“曲线”救“黏宝”。
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公益指引
张银霞义无反顾地选择了“造血干

细胞移植”这剂“药”，选择与时间赛跑。

她和丈夫继续四处举债，一边筹钱，一边

等待配型。

国内针对婴幼儿的干细胞移植有过

成功个案，于巍巍而言，他的移植黄金期

在2岁之前。尽管巍巍的确诊过程耽误

了不少时间，但当地医生仍努力帮忙找

配型、找医疗资源，还推荐他们找到自己

的老师——广州妇女儿童医疗中心儿童

血液科做脐带血干细胞移植经验丰富的

专家江华。

今年 3 月，巍巍幸运地寻获一份珍

贵的脐带血配型。而江华看了巍巍情

况，表示“有信心做好移植手术”。一句

话令张银霞与丈夫看到了曙光，夫妻俩

紧紧将孩子抱在怀中，“呜呜”痛哭。

6 月 30 日，巍巍完成移植顺利出

仓。他在妈妈的精心照料下经过一周观

察，回到了出租屋。“实际上，我们还欠着

医院一大笔治疗费。最近孩子出现了皮

肤排斥，一身黑黝黝的，还不能外出。”张

银霞夫妻尽力模仿医院的“无菌仓”，给

孩子打造无菌居家环境。广州助医志愿

者黄明贵了解到巍巍的情况后，特意前

去探望，并送去了两台空气净化器。

张银霞陪伴巍巍住在“无菌屋”，爸

爸则留在客厅做饭、清扫、消毒。饭菜做

好，他会放在“无菌屋”外的小凳子上，敲

两下门，张银霞开门取餐。

“现在只是开端。移植治疗能以何

种速度延缓巍巍的衰退，效果尚未显

现。但在‘有路可走’的时候，走一步算

一步，就是幸运。治疗费压力已经十分

巨大，但我们夫妻决不放弃。”张银霞语

气坚定。

黏多糖贮积症是一种先天性新陈

代谢异常的罕见病，“黏宝宝”因缺乏

溶酶体酶，不能分解体内的黏多糖，导

致黏多糖聚集在体内而引起新陈代谢

问题，继而伤害器官的结构和功能，多

因呼吸道和心血管疾病而在青少年时

期就病故。

根据不同患者所缺乏的酶的差

异，黏多糖贮积症被分成 I 型、II 型、

III 型、IV 型、VI 型、VII 型和 IX 型这

七大型，前四种又可以被细分成几种

亚型。不同型之间、同一型但处于不

同病程的患者之间，病理表现均存在

差异。

黏多糖贮积症是特别的罕见病，

国际黏多糖组织将每年的5月15日定

为国际黏多糖日，用以“赞扬和鼓励与

黏多糖贮积症斗争的患者及其家人，

怀念因此病而离世的孩子们，并感谢

致力于研究和治疗黏多糖贮积症的医

生和科学家们”。

“黏宝”只剩最后一味“药”无奈“药费”难筹
罕见病黏多糖贮积症患儿完成干细胞移植手术，尚欠医院一大笔治疗费

遭遇罕见病
巍巍的日常活动离不开妈妈，2岁9

个月的他刚学会短暂独行，就因双足外翻

发育退化而受到障碍。妈妈张银霞说：

“这只是开端。如果不治疗不干预，巍巍

未来还会继续退化，吃饭、洗澡、大小便，

都需要人帮助，不能自己独立完成。”

生活障碍和身体障碍，就像在巍巍

体内越积越多的黏多糖一样。这就是罕

见病黏多糖贮积症的可怕之处。

黏多糖贮积症(下称“MPS”)是一种

渐进性致残、致死的X连锁隐性遗传病，

2018 年已被列入中国第一批罕见病目

录。资料显示，该病是溶酶体贮积症的

一种，由于身体代谢黏多糖受阻，导致黏

多糖堆积，患者身体会呈现全身关节僵

硬、角膜浑浊、肝脾肿大、呼吸道阻塞等

症状，给生活带来极大痛苦和不便。据

报道，在中国，黏多糖贮积症患病率约为

十万分之一，患者人数初步估算不超过

一万人，存在3岁前确诊难现象。

巍巍的病情被发现，始于一次偶

然。2022年7月，1岁9个月的巍巍头部

颅骨渐渐凸起，父母很疑惑，抱着他走进

武汉大医院的儿童保健科检查。“原以为

缺钙，医生却催促我们尽快挂神经外科

的号检查。到了神经外科，一个 CT 平

扫检查，就发现孩子颅缝早闭。儿童的

颅缝一般 7岁前才能闭合，需要做手术

矫正。”张银霞介绍，当时为了给巍巍做

手术，她和丈夫四处筹借治疗费。手术

做完后，医院神经外科的专家向巍巍父

母交流了一个情况：“多年前曾有过同样

病例，患者因此查出了一种名为‘黏多糖

贮积症’的罕见病，最好转到内分泌科检

查清楚，不要错过治疗最佳期。”

了解到黏多糖贮积症是非常罕见的

疾病，巍巍的父母认为孩子被厄运砸中

的概率不高。但在一系列排查检查后，

夫妻俩目瞪口呆：影像检查拍到巍巍全

身骨骼变形，爪形手；心脏显示二尖瓣闭

合不全；基因检测发现基因突变及黏多

糖贮积症Ⅵ型。张银霞告诉新快报记

者，2022年1月，巍巍最终确诊。

此后一年，巍巍的身体机能频现端

倪：感冒容易引发肺炎，发烧容易引起心

脏问题……几乎每个月都要住院一次。

雪上加霜的是，因为黏多糖贮积症

Ⅵ型的发病率小之又小，唯一特效药唯

铭赞准备退出中国市场。

“太难了！真得太难了……”张银霞

哽咽着说，他们一家 8口人，三代同堂，

家公早前因治疗颅内肿瘤已借了一大笔

钱。巍巍做开颅手术前，家里能卖的都

卖了，好不容易挣钱买来的代步小车开

了不到一年就转手卖了。

“特效药是传说中的‘孤儿药’，如果

要用，每年治疗费过百万元，我们不可能

用得起的。”张银霞说。

可是，无药可用，巍巍的病何去何

从？其实，医生还指出了另一条路：进行

造血干细胞移植。“通过移植的新细胞生

产少量正常酶，代谢黏多糖。这样治疗

只是尽力延缓孩子的退化，待巍巍长大，

还要一项项纠正体内的‘畸变’情况。”张

银霞结合医生讲解和网上知识，给出了

自己的理解。她说，如果什么都不做，魏

巍不仅难以活过10岁，且疾病发展至晚

期时，生存质量将如“清醒着的植物人”

般，有疼痛都叫不出声。“我不愿看见孩

子痛苦，只要能延长孩子一点点寿命、提

高他的生活质量一点点，都愿意尝试。”

治疗困难重重

在广州遇“曙光”

新快辞典 黏多糖贮积症

■2岁9个月的巍巍很可爱，但“黏宝”的特征已开始显现。
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