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上海新闻

诊疗方式改变
多学科专家围着患者转
1岁半的美美活泼可爱，却有个不能说的

“秘密”。出生时，美美的生殖器发育异常，但

外阴像女性，父母一直把她当女孩抚养。随

着年龄增长，美美腹股沟处发现了两个包块，

当地医生觉得像男孩子的睾丸。爸妈带着孩

子来到新华医院就诊。经B超检查发现，美

美的双侧腹股沟的确存在睾丸，染色体分析

显示她携带男性Y染色体。

新华医院儿内分泌遗传代谢科主任邱文

娟给美美做了外显子测序，孩子得的是一种

常染色体隐性遗传病——5α-还原酶缺乏

症。这是一种雄激素合成异常疾病，虽然现

在外生殖器看起来像女孩，但青春期后这样

的孩子可出现明显的男性青春期发育和男性

第二性征。

到底是当男孩还是女孩？最好早点决定

下来。为此，邱文娟为家长预约了多学科门

诊，邀请了儿童泌尿外科、遗传中心、伦理委

员会等相关领域专家一起坐下来评估讨论。

如果选择做女性，孩子无需改换性别，但

将来缺少子宫、卵巢等女性生殖器官，将无法

生育；如果选择做男性，接下来的治疗中，将

接受双氢睾酮治疗和生殖器矫形手术，并需

要将抚养性别和社会性别改为男性。针对

5α-还原酶缺乏症，国际上还是建议当男性抚

养，最好早点把孩子的社会性别改过来。最

终，家长听从了建议。

过去传统的模式是一个患者挂号看不同

的学科，辗转多年也不一定能得到诊断；现在

多学科医生和专家围绕疾病、围绕患者，诊疗

水平、就医便捷度也大幅提升。

虽然无法治愈
但是并不等于无法干预
“罕见病多为遗传病，由于基因缺陷，确

实无法实现治愈，但不代表无法治疗和干

预。通过积极治疗，有很多罕见病患者可以

过上正常的生活。”邱文娟说。

一对姐弟都患罕见的代谢性疾病——多

巴反应性肌张力不全。3年前，孩子父母带着

儿子找到邱文娟就诊。他7岁，走路没有力

气，更别提跑跳了。诊断明确后，经药物治

疗，弟弟恢复很好。邱主任想起了他的姐姐，

她终日躺在床上，由于脊柱严重侧弯，行动无

法自理，连穿衣都需要妈妈帮忙。姐姐其实

也是同样的病，只是她耽误了太久。

“这个家庭生育了一个有病的孩子后，就

想再生一个。夫妻俩从未考虑过这可能是遗

传的罕见病，没有做基因检测，谁知道两个小

孩都是这样。”邱文娟说，后来医院为姐姐联

系了小儿骨科的杨军林主任，一次脊柱手术

后，孩子坐起来了；一年后，杨旋主任给她做了

马蹄内翻足的手术，她可以撑起支具独自挪出

了家门；6个月后又做了髋关节的手术……看

着女孩愈来愈自信的笑容，医生们很高兴，

“我们希望她的人生轨迹就此改变！”

管好一个病人
也在力争管好一个家族
多年经验的积累，让新华医院逐渐探索

出一个覆盖孕前至成人期的罕见病全生命周

期诊疗体系，并成为全国第一批罕见病诊疗

协作网中上海市的省级牵头医院。

“我们有罕见病初筛门诊、各学科的罕见

病专病门诊，如遇疑似疑难罕见病或诊断不

明疑似罕见病，医院还会启动罕见疑难病多

学科（MDT）会诊，与患者共同寻找治疗的方

向和方法。”新华医院上海市罕见病诊治中心

秘书、肾脏科副主任医师林芙君说。

2021年，新华医院上海市罕见病诊治中

心与复旦儿科医院徐虹教授团队共同启动了

遗传及罕见病家庭防控多学科诊疗门诊，让

患儿家庭中的患病亲属在同一诊疗单元实现

共同就诊。

林芙君的病人中，有不少是一大家子一

起来看病。30多岁的女性小王因为出现了血

尿到肾脏科就诊，经仔细询问，林芙君发现，

小王的父亲、大伯、大伯的儿子都有肾脏疾

病。这个家族患有典型的遗传疾病——

Alport综合征，由于基因突变导致，临床表现

以血尿、蛋白尿及进行性肾功能减退为特

点。Alport综合征目前还没有根治办法，现阶

段采取的是对症治疗。

经基因检测发现，小王的女儿也未能幸

免，只不过症状较轻。后来，一家子便选择家

庭防控多学科诊疗门诊一起随访。

关注越来越多
盼出现更多新技术新药
林芙君也偶尔会感受到矛盾。她曾遇到

一个18岁男孩，同样被诊断为Alport综合

征。男孩在网上搜索发现这个疾病的最终归

宿是尿毒症后，情绪非常低落，求学深造计划

也取消了。其母亲经基因检测同样也是该病

患者，陷入了深深自责。母亲对医生产生了

抵触情绪：“你为什么要把我们诊断出来？我

们一家子都被你毁了。”

“人们往往认为所有遗传性肾病都会以

尿毒症为结局，但这不是绝对的，甚至同一个

家系携带同一个位点的患者临床结局也可能

天差地别。很多人不愿意接受患病的事实，

他们内心恐惧，有时需要在门诊花一个小时

甚至更多时间，来讲清楚疾病。”光是Alport综

合征她就详细解释过上百次。

近年来，北京牵头建立了国家罕见病注

册登记平台，国家卫健委也在国内组建罕见

病诊疗协作网，推动国内罕见病诊疗水平的

发展。林芙君说，社会各界对于罕见病的关

注已越来越多，尽管诊断难、药物少的境况仍

不易改变，但在开放的交流下，新政策、新药

物、新技术一定会不断突破现状，最终都指向

患者对治疗方案的可及。

本报记者 左妍

2岁宝宝做女孩还是做男孩？

近年来，短视频逐渐成为未成年人的

“新宠”，刷屏上瘾等相关问题也随之而来。

近日，国家广播电视总局召开会议研究部署

加强短视频管理、防范未成年人沉迷等工作。

未成年人有多爱短视频？中国青少年

研究中心发布的《中小学生短视频使用特点

及其保护》调查报告显示，使用过短视频的

未成年人有65.6%，20%的青少年“几乎总

是”在看短视频。

短视频为未成年人了解世界打开了一

扇窗，带来的不仅有新鲜的空气，也会有污

浊的东西。一些短视频传输不健康生活观

和价值观，特别是一些引起刷屏和偏激极端

的短视频，会对青少年造成不好示范。去年9

月，松江警方接到市民报警电话，称捡到一张

“被人贩子拐卖孩子”写的纸条。警方出警之

后才发现，所谓“求救”纸条，是孩子在看了网

上的小视频后，模仿写下的“SOS”留言。

网络平台在防范青少年沉迷短视频中

有着不可推卸的责任，更起着大作用。平台

应当建立未成年人保护机制，采用技术手段

对未成年人在线时间予以限制，设立未成年

人家长监护系统，有效防止未成年人沉迷短

视频。像一些视频平台推出的“青少年模

式”在内容方面作出了更适合未成年人观看

的调整，主要推送教育类、知识类内容，且无

法进行充值、打赏等操作，每晚10时至次日

早上6时期间无法观看短视频。

然而，绝大多数短视频平台的“青少年

模式”存在较大漏洞，即这些模式都要青少

年主动选择才行，如果青少年自己想被管理，

系统才有效，如果不想还是没用。对此，相关

平台应该通过技术手段精准识别疑似未成

年人用户，自动为其切换“青少年模式”。

未成年人为何容易沉迷短视频？其原

因还不仅仅是“短视频好看”这么简单，短视

频的社交功能也不可忽视，像此前很火的孤

勇者MTV短视频，是不少中小学生课余的

谈资。对于家长来说，需要多了解孩子观看

短视频的内容，加强亲子沟通、促进亲子关

系，从而降低孩子沉迷网络的概率。

短视频防沉迷，疏堵要精准，不仅通过

技术手段，也要靠合理引导。各方携手为

未成年人健康成长营造更加健康的网络视

听环境。

短视频防沉迷，疏堵要精准
方 翔

“春天的太阳该画什么颜色？哦，画个彩

色的。因为春天是个多彩的季节。”经历了寒

冬，告别了阴雨，今天的上海春意盎然，长宁

区天山第一小学一年级年级组长、语文老师

黄月艳的一堂《四个太阳》家长公开课也是阳

光和笑容满溢——孩子们兴高采烈地描述心

中的彩色太阳，神情天真烂漫，而旁听的家长

们个个面露笑容，欣慰地看着朝气十足的孩子

们。新冠病毒感染实施“乙类乙管”后的首个新

学期，上海不少小学、幼儿园纷纷打开校门，让

家长们有机会走进校园瞧一瞧，今天的天一

小学一下子迎来了近300位一年级家长。

“读了半年书，终于可以看看孩子的校

园！”今天7时45分刚过，长宁区天山第一小

学一（1）班佘鹿鸣的爸爸就早早赶到校门口，

等待着今天的家长校园开放日。佘爸爸说，

来之前心情有点紧张，既好奇“双减、双新”政

策出台后学校的课程设计，又对孩子重回线

下教学是否适应有点担心。一个上午，佘爸

爸也跟着儿子忙忙碌碌。听完语文课《四个

太阳》，佘爸爸又陪着儿子走进操场，参加今

天的“小蚂蚁”争章活动，“步步高升”“九九同

心”各式各样的亲子游戏让父子俩开怀大

笑。“身临其境地跟着孩子上了半天学，忙而

不乱，原来的疑惑都消失了。校园生活重回

线下真好！”

“没想到，开放日的家长报名那么火爆，

今天几乎所有一年级学生的家长都到校了。”

黄月艳介绍说。新冠病毒感染实施“乙类乙

管”后，学校就开始着手准备打开校门。“今天

的半日课程是按照正常课表安排的，加入了

一些亲子互动设计，为的就是让家长们看一

看如常的校园，放心把孩子交给学校。孩子

的成长需要学校的教育，也需要家长的陪伴，

校园对家长开放能让家长更了解学校的教

育，一起构建家庭、学校、社会一体化的教育

体系，才能为孩子今后的成人成才奠基。”

本报记者 马丹

“乙类乙管”后的首个新学期，家长今天
走进开放了的校园——

跟着孩子上学“激动又放心”

多学科专家组建罕见病诊治团队给出专业建议

特写

第 线
今天是国际罕见病日。罕见病，80%

由基因缺陷导致，50%于儿童期发病，5岁
以内死亡率高达30%。上海市罕见病诊治
中心、上海市儿童罕见病诊治中心挂牌于
上海交通大学医学院附属新华医院，多学
科专家组建成一支专业且强大的罕见病
诊治团队，为患者撑起一片天。

■ 新华医院儿内分泌遗传代谢科主任医师

邱文娟（右图）、肾脏风湿免疫科副主任医师

林芙君（左图） 本报记者 徐程 摄


