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回顾这一病例的成功诊疗，马俊杰
强调，这并非偶然，而是团队长期专业积
淀的必然结果。血液内一科始终坚持

“每天小学习，每周三大讲座”的优良传
统，深耕血液疾病领域，时刻关注医学前
沿与文献更新。正是这种日复一日的学
习与积累，锻造了团队敏锐的临床直觉，
使得他们能够在复杂的症状中迅速锁定
方向，将前沿知识转化为服务患者的临
床实践。

马俊杰特别提醒：当出现不明原因
的脾大、血细胞减少，或伴随骨痛、皮肤
色素沉着等症状时，务必提高警惕，及时
到血液科进行专业排查。早期发现、及

时干预，是改变罕见病走向的关键。
目前，在药学部主任赵泉的协助

下，通过药品临采等多渠道协调，马安
的治疗已获得重要保障。随着国产药
物上市并纳入医保，医疗保障体系不断
完善，罕见病患者的未来正变得越来越
光明。

从5天确诊TEMPI综合征，到15天
破解戈谢病难题，这背后是毓璜顶医院
血液内一科“用心做专业，用情做医疗”
的不变承诺。他们以专业为刃，击破疑
难杂症的壁垒；以温度为光，照亮每一位
患者的康复之路。
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1515天天““精准精准””识别罕见病识别罕见病
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日前，在烟台毓璜顶医院血液内一

科的病房里，来自阿尔及利亚的留学生
马安（化名）手中握着那份关键的检测报
告，心里的大石头终于落地了。从最初
因脾大、腹胀在其他科室辗转，到最终在
这里确诊罕见病“戈谢病”，这15个工作
日的等待，不仅是一位患者的寻医之路，
更是毓璜顶医院多学科协作与专业诊疗
实力的生动见证。

马安的就医之路始于身体发出的警
报。之前，他曾因脾大、腹胀在消化科、
肝胆外科就诊，进行了胃镜、肝胆等一系
列检查。经过多科室排查后，最终被转
到血液内一科。

接诊的刘英慧副主任凭借丰富的临
床经验，迅速捕捉到了关键线索，“脾大、

血细胞减少，这些临床表现无法用消化
或肝胆系统的疾病解释，问题的根源很
可能在血液系统”。

入院后，已工作近20年的王燕明博
士后在查阅资料时展现出敏锐的学术直
觉，结合患者的异域背景与症状，大胆推
测可能指向一种遗传性代谢病，并在第

一时间开具了戈谢病基因检测申请。随
后，林蕾蕾博士为其进行了骨髓穿刺及
活检、PET/CT等多项精密检查，逐一排
除了白血病、淋巴瘤及地域性感染等可
能性。

这一路的层层排查，靠的是团队扎
实的专业积累与严谨的临床逻辑。

戈谢病，一种被列入国家第一批罕
见病目录的常染色体隐性遗传病，发病
率仅为五万至十万分之一。对于血液内
科而言，这不仅是马俊杰主任团队28年
来确诊的首例戈谢病，更是烟威地区的
首次确诊。

在漫长的15个工作日等待期里，林
蕾蕾博士通过微信与马安保持着实时沟
通。每当患者询问进展，她都耐心回复、
如实相告。

第15天，检测结果阳性，确诊戈谢
病。林蕾蕾博士第一时间告知患者：“结

果出来了，是戈谢病。这个病现在有药，
国内有国产药，而且已经进医保了，接下
来我们一起想办法。”等待的日子里，林
蕾蕾医生一直通过微信和马安保持联
系。他从不催，每次都说“理解”“没关
系”“您辛苦了”。

确诊只是第一步，后续的治疗面临
着更大的挑战。马安的保险政策仅覆盖
住院费用，而戈谢病的核心治疗——酶
替代疗法费用高昂，且需每两周进行一
次静脉输注。

为了不辜负这份跨国信任，马俊杰
牵头，团队成员迅速行动起来。他们积
极联系国内学术网络，探寻临床试验机
会；林蕾蕾博士则一条条核算国产药进
医保后的自付比例，为患者清晰梳理经
济路径。“患者把信任交给我们，我们就
要为他铺好路，帮他问清楚每一步。”这

种“医者仁心”的担当，贯穿了从诊断到
治疗的每个细节。

经历过这场漫长的等待，马安比谁
都深知罕见病患者求医的不易。康
复之后，他主动提出希望分享自己
的经历：“我不是为了自己，而是希
望更多像我一样的人，能早点认识
这个病，少走几年弯路。”

刘英慧副主任感慨道：“在这个故事
里，他不再只是‘被帮助的人’，而是站在
镜头前，成为了‘帮助别人的人’。”

华中科技大学同济医学院附属
协和医院耳鼻咽喉头颈外科主任医
师朱云提醒：耳屎是耳朵的“天然保
护盾”，除非耳屎异常，否则日常无
需刻意清理，乱掏耳朵反而可能引
发耳部健康隐患。

耳屎是来自外耳道皮脂腺和耵
聍腺的分泌物，同时还混有灰尘和
皮屑，医学称它为“耵聍”。我国大
部分人是干性耵聍，这种耵聍在空
气中干燥后呈薄片状，可随头位的
改变或运动，以及咀嚼活动而向外
脱落；另有部分人的耵聍黏稠如油
脂，称油性耵聍，不易脱出。

外耳道皮肤娇嫩且缺乏皮脂
腺，耳屎中的油脂能为耳道黏膜保
湿，避免因干燥开裂，同时减少耳
毛、皮肤与耳道壁的摩擦损伤。

黏性的耳屎可以黏住不慎进入
外耳道的砂砾，也可以防止脏水深
入引发感染；耳屎独特的“味道”可
赶走部分误入外耳道的小飞虫；还
可在一定程度上消减噪音。

小小的耳屎还有抑菌和杀菌的
作用。耳屎中的某些成分，比如溶
酶菌、免疫球蛋白等，可抑制外耳道
内的真菌和细菌。

耳道有自排自洁功能，大部分
耳屎在咀嚼和下颌运动的过程中
可以自行排出。而且耳屎会越挖
越多，新分泌的耳屎可能会由原本
的片状变为碎屑，进而降低保护耳
朵的能力。 据人民网

乱掏耳朵
易引发健康问题

胃，是人体重要的消化器官，却
常常被忽视。不良的饮食习惯和生
活习惯很容易损害胃部的健康。

一些甜食中的添加成分如阿斯
巴甜、蔗糖素和糖精等，不仅会破坏
肠道免疫平衡，使肠屏障功能受损，
还会打破肠道微生物群的平衡，易
导致幽门螺杆菌感染。另外，高糖
食物吃得多也可能与功能性消化不
良有关。

盐摄入过高会刺激胃黏膜，可能
会导致胃壁细胞脱落，而胃壁细胞是
保护胃部健康的屏障，一旦被破坏易
导致胃部炎症，严重或致胃癌。

吸烟会降低食管下括约肌的肌
张力，减少唾液分泌，尼古丁还会直
接刺激胃黏膜。

饮酒会影响食管的同步收缩效
率，显著降低食管下括约肌压力，促
进胃酸分泌，影响其蠕动功能，导致
胃和食管功能衰退，引发胃食管反
流病，增加胃癌发病风险。

饮食不注意卫生，可能会感染
幽门螺杆菌。幽门螺杆菌是消化性
溃疡、慢性胃炎、胃癌等疾病的重要
致病因素，会导致腹痛、嗳气、上腹
胀、反酸等症状。

长期服用某些药物也会伤害胃
黏膜，如阿司匹林、布洛芬等。建议
充分了解其副作用，遵医嘱服用。

如果以上这些行为习惯持续存
在，很可能导致胃黏膜炎症加剧，而
胃部的慢性炎症若持续存在，胃炎
有可能发展为胃癌。 据人民网

甜的吃多了
易导致幽门螺杆菌感染

厚积薄发，让每一次精准诊断都成为必然

不止于确诊，更为“治愈”全程护航

15天耐心守候，罕见病终被“精准”识别

多科协作抽丝剥茧，锁定血液系统真相


