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#$

黏合人体的
"

胶

水
#

很神奇

! "

马凡氏综合征
#

是一

种常染色体显性遗传性疾病
$

这种遗传疾病会导致人体发育

时缺乏一种酶
$

从而出现先天

性缺陷
% &

著名的心胸外科专

家
'

南京鼓楼医院心胸外科主

任王东进说
$

马凡氏综合征是

一种并不罕见的显性遗传病
%

!"#$

年
$

法国儿科医生安东

尼
(

马凡最早描述了这种病征
%

直到
%##!

年
$

它的病因才被

找到
%

人类第
!&

号染色体上有

一个叫做
'()%

的基因
$

编码

微纤维蛋白
%

%

它可以被看成

是把身体细胞黏合在一起的胶

水
%

这个基因发生突变后
$!

马

凡氏综合征
&

便产生了
%

!

马凡氏综合征
&

患者最

显著的特征就是骨骼系统的

变化
%

他们身材修长
$

体格细

高
$

臂展大于身高
%

他们的四

肢及手指脚趾尤其长
$

有时被

称为
!

蜘蛛指
)

趾
* & %

他们的

面部特征也很明显
$

长头
'

高

颧骨
'

小下巴
'

大耳朵
$

由于下

颌发育不好
$

他们语言表达往

往受影响
%

菲尔普斯是
"

马凡
$

吗

菲尔普斯在泳池中的辉

煌
$

也引起了不少人的猜测
$

包括他的教练和他自己都怀

疑这是
!

马凡氏综合征
&

的

表现
%

那么
$

样貌奇伟的菲尔

普斯是不是个
!

马凡氏综合

征
&

患者呢
+

我们可以先根据

!

马凡氏综合征
&

的显著特

征
$

和菲尔普斯一条条对比

看看
%

!

马凡氏综合征
&

影响韧

带
'

肌腱
$

让关节延展性超强
$

这是
!

马凡
&

的一个显著特

征
%

菲尔普斯的助理教练乌班

切克说
,!

我相信轻度的
"

马

凡氏综合征
-

对游泳运动员有

好处
$

这种病让他们具有超强

的柔韧性
$

这是游泳运动员必

须具备的先天条件
% &

看一下

菲尔普斯在水中的表现
$

你就

可能会认可乌班切克的说法
,

菲尔普斯的肩关节和踝关节

的柔韧性异于常人
%

身材修长
$

体格细高
'

臂

展大于身高
$

这是
!

马凡
&

的

另一个显著特征
%

菲尔普斯在

自传中写道
,!

如果你伸直双

臂
$

比划成字母
*

的样子
$

而

你的臂展比你的身高长
$

那么

你就有可能得了这种病
%

我的

数据一直非常接近临界点
% &

身高
!#+,-

的菲尔普斯
$

有

长达
./0%

米的惊人臂展
$

这一

点使他在水中垂直滑行的距

离出奇地长
%

要知道
$

普通人

臂展与身高几乎相等
%

!

马凡氏综合征
&

患者的

四肢及手指脚趾尤其长
$

这一

特征在菲尔普斯的身上也表

现得很明显
%

在电视上看过菲

尔普斯的人
$

都会对他的
!

大

手大脚
&

印象深刻
%

!

马凡氏综合征
&

患者的

面部特征也很异于常人
...

长

头
'

高颧骨
'

小下巴
'

大耳朵
$

由

于下颌发育不好
$

他们语言表达

往往受影响
%

看看菲哥那张让人

过目不忘的脸
$

听听他那含混不

清的赛后采访
$

你可能就觉得他

越来越像
!

马凡
&

了
%

菲尔普斯暂时摆

脱了
%

嫌疑
$

但这些都是猜测
$

在医学

专家的眼里
$

菲尔普斯和
!

马

凡氏综合征
&

可能还靠不上

边
% !

我在电视上看奥运会比

赛时就注意观察过菲尔普斯
$

虽然他有点像马凡氏综合征
$

但从医学上来讲
$

并不能肯定

他就是个马凡氏综合征患

者
% &

王东进说
%

身材瘦高是
!

马凡氏综合

征
&

的一个特征
$

王东进注意

观察过
$

菲尔普斯并不是非常

瘦弱
$

他的身材还是比较匀称

的
$

而
!

马凡氏综合征
&

患者

的身材大多不太匀称
%

虽然菲尔普斯的上身比

下身长
$

但这一点并非是判断

!

马凡氏综合征
&

的标准
%

!

马凡氏综合征
&

的患

者
$

大多有高度近视
$

而目前

并没有信息表明菲尔普斯是

个高度近视者
%

在
%##$

年修订的
!

马凡

氏综合征
&

的诊断标准中
$

在

骨骼
'

眼睛
'

心血管
'

肺
'

皮肤及

体包膜
'

硬脑
)

脊
*

膜
'

家族遗

传史等方面
$

分别列出了几项

主要标准和次要标准
%

而目前

所有声称菲尔普斯是
!

马凡氏

综合征
&

患者的人
$

只提到他

骨骼的异常
%

事实上
$

仅就这些

异常而言
$

也未达到诊断标准
%

!

马凡氏综合征
&

骨骼系

统诊断有
"

条主要标准
$

而菲

尔普斯只有
!

上部量
1

下部量

的比例减小
$

或上肢跨长
1

身

高的比值大于
%/2&

&

这一条稍

微能挨上一点边
$

而作为一项

标准
$

这项表现中必须至少有

3

项吻合才行
%

真正的
!

马凡氏综合征
&

患者
$

他的肘关节外展小于

%42

度
$

也就是说
$

他的胳膊

根本伸不直
%

这样的身体条

件
$

到水里不沉底喝水就算好

样的了
$

又怎么能拿金牌呢
+

这么说来
$

菲尔普斯和

!

马凡氏综合征
&

还靠不上

边
%

最大的可能
$

便是菲尔普

斯只不过是吻合
!

马凡氏综合

征
&

中少数临床表现的一个正

常人而已
%

幸运的是
$

菲尔普

斯具备的这些特征恰好非常

适合游泳
%

猝死运动场的
"

马

凡
$

明星

菲尔普斯也许确实和
!

马

凡
&

沾不上边
$

但在体育界
$

!

马凡氏综合征
&

并不少见
%

有许多著名运动员都得了这

种病
$

他们中不少人更是以悲

剧结束了生命
%

老一点的排球迷一定记得

美国女排上世纪
"2

年代的传

奇主攻手海曼和我国上世纪
#2

年代的男排副攻手朱刚
...

他

们皆因此死在球场上
%

王东进说
$!

马凡氏综合

征
&

患者伴有高颧弓
'

眼晶体

脱位
'

关节松弛以及一系列心

脏病和大血管病变
%

很多
!

马

凡氏综合征
&

患者有视力问

题
$

站立时背
'

腿
'

腹部和头部

疼痛
%

不过
$!

马凡
&

最大的危

险来自于心血管系统
%

大多数

的
!

马凡氏综合征
&

患者死于

心血管并发症
$

常见为动脉瘤

破裂和充血性心力衰竭
%

未经

治疗的患者平均寿命为男性

+2

岁左右
$

女性
32

岁左右
%

天才是
"

马凡
$

的

"

副产品
$&

在本届奥运会美国队的

阵容中
$

还有一位公开的明星

级
!

马凡
&

患者
...

梦八队的

普林斯
%

而在文艺圈里的
!

马

凡
&

患者
$

那就更赫赫有名了
$

意大利小提琴大师帕格尼尼
'

俄罗斯钢琴大师拉赫玛尼诺

夫
'

美国蓝调吉他大师约翰

逊
...

这些
!

大手
&

谱的曲

子
$

只有他们自己才能弹好
$

别人演奏起来特别费劲
%

此

外
$

著名的
!

马凡
&

嫌疑人还

有刘备
)

大耳朵
'

手长过膝
* '

诗鬼李贺
)

细瘦
'

长爪
'

早

夭
* '

美国总统林肯
)

也有人

说他患的其实是多发内分泌

肿瘤
.(

型
*

等等
%

看了上述一串名单
$

有些

人就认为
$!

马凡氏综合征
&

和孤独症一样
$

是一种造就天

才的病
%

在
!

雨人
&

也就是孤

独症患儿中
$

有少量患者在某

一方面表现出天才来
$

比如有

的孤独症儿童记忆力超强
$

甚

至能完整地背诵出一部字典
%

难道
$!

马凡
&

与天才之间也

有必然关系
+

王东进认为
$!

在一些体

育运动中
$"

马凡氏综合征
-

患

者可能会凭借其身体上的特殊

之处
$

占有一定的优势
$

比如篮

球
'

排球比赛中
$

身材瘦高
'

手

臂修长就会在较量中占优
%

但

这毕竟是一种疾病
$

和天才之

间并没有必然的联系
% &

其实
$!

雨人
&

中的天才

也只是表现在某一方面
$

比如

他们中间有人看一眼景色
$

就

可以画出来
/

有人看了一组数

字
$

就可以复述出来
%

但多是

机械式的记忆
%

并不是说得了
!

马凡氏综

合征
&

就会成为游泳高手
$

就

会成为篮球巨星
%

菲尔普斯能

够创造出泳池中的辉煌
$

是和

他的身高
'

肌肉素质等先天条

件有关系的
%

对于体育运动员来说
$

!

马凡氏综合征
&

不仅不是

!

福音
& $

反而是个
!

杀手
& %

美

国一家科研机构曾对
%#"&

年

至
%##&

年全美猝死的
%&"

名

运动员进行了一次调查
$

结果

表明其中有
%+3

人死于心血

管疾病
%

而在这些因心脏病而

暴亡的运动员中
$

有
3

人曾被

查出患有
!

马凡氏综合征
& %

从体育运动方面来讲
$

有

些疾病可能会短暂地提高运动

员的成绩
$

比如巨人症的患者
$

如果打篮球
$

就可能会在比赛

中占有身高的优势
$

但在灵活

性等其他方面必然会打折扣
%

如何为菲尔普斯

做个确诊
&

如果条件允许
$

我们应如

何对菲尔普斯进行更深一步

的检查
$

以进一步明确或排除

!

马凡氏综合征
&

这个诊断
+

王东进说
$

对于一位有经

验的医生来讲
$

首先要做的
$

就是观察菲尔普斯的外观
/

其次
$

详细询问菲尔普斯

的医疗及家族史
$

看看其家族

中是否有过
!

马凡
&

患者
/

再察看菲尔普斯是否有

高度的近视眼
$

对眼仔细检

查
$

充分散瞳后使用裂隙灯检

查晶状体脱位
/

再给他做一个胸片
'

5*

'

心电图
$

察看心脏的情况
/

进而做心脏彩超
$

察看他

的心脏瓣膜的功能
'

升主动脉

根部的情况
/

还可以进行详尽的体格

检查
$

比如骨骼
'

心血管
'

肺
'

皮肤及体包膜等
%

按照菲尔普斯所能享有

的医疗条件
$

对其进行基因诊

断是可能的
%

而这只需要患者

不超过
%

毫升的外周血
%

江苏女运动员的

家族
%

马凡
$

噩梦

在我们的身边
$!

马凡氏

综合征
&

患者也不少见
%

江苏

体育界的一位女运动员王兰

)

化名
* $

就是这样一位患者
$

今年初她在鼓楼医院成功接

受了手术
%

+.

岁的王兰身高
%""

厘

米
$

她的双臂特别长
$

伸开后

足有
%#2

厘米
$

超过了她的身

高
%

今年春节期间
$

她开始大

汗淋漓
$

发热
'

咳嗽
$

胸口撕裂

一样地疼痛
$

来到鼓楼医院检

查后
$

确诊为
!

马凡氏综合

征
& $

心脏主动脉病变
$

需要立

即做手术
%

疾病确诊后
$

王兰才明

白
$

原来让亲人过世的罪魁祸

首居然是
!

马凡氏综合征
& %

她的母亲
'

舅舅和姨妈都先后

死于这种病
$

他们都具有相似

的体貌特征
%

王东进介绍
$

人的心脏主

动脉包括内膜
'

外膜和弹力层

三层
%

弹力层是最有弹性的一

部分
% !

马凡氏综合征
&

患者

大多弹力层缺失
$

导致主动脉

像一个失去弹性的气球
$

开始

膨胀扩张
$

将主动脉壁撑得很

薄
%

这样
$

主动脉壁过薄的人

只要稍加运动或是情绪激动
$

就会主动脉破裂
$

造成大量出

血甚至死亡
%

由于心脏主动脉

是主动脉中承受压力最大的

部分
$

因此在手术中
$

主要是

将该部分的血管换成了人工

血管
$

增加主动脉的
!

抗压

性
& %

经过救治
$

王兰的手术很

成功
$

出院后可以像正常人一

样生活
%

但王兰变得焦急起来
%

因

为她的儿子也遗传了她的身

材
$

才七岁
$

在同学中就已经

是
!

鹤立鸡群
& $

身高达到了

%67

厘米
$

而体重只有
#2

斤
$

又瘦又高
$

还戴个酒瓶底一样

厚的近视眼镜
%

他
$

可能也得

了
!

马凡氏综合征
& %

作为心胸外科专家
$

王东

进每年都会收治十几例
!

马凡

氏综合征
&

患者
$

%##2

年我国

的一组流行病学统计报告表明
$

其发病率约为
%84.1 %29 222

人
%

王东进说
$

防范
!

马凡氏

综合征
&

带来悲剧
$

目前最有

效的方法就是培养定期体检

的习惯
$

尤其是运动员和那些

具有类似的体态特征的人最

好能定期做心脏彩超
$

早发现

早治疗
$

手术治疗的效果还是

很好的
%
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