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不自主啃手指，夏
天必须待在空调房

据悉，小迪并不是家庭中唯
一患有此病的人，比她大4岁的
姐姐曾在一段时间内反复骨折，
1年当中骨折了4次，后通过基
因检测，小迪和姐姐均被确诊为

“无痛无汗症”。
“刚知道时，我们都特别绝

望。”小迪妈妈说，由于感受不
到疼痛，小迪常常会不自主地去
啃自己的手指，直到血肉模糊都
不会停下。除了不能感受到疼
痛，小迪还不能够正常出汗，夏
天必须待在空调房里，一出门就
会发烧。

2023年8月，小迪突然持续
高烧不退，右下肢出现疼痛并伴
有肿胀。9月，在当地医院进行
了“右大腿清创引流术”后仍不
见缓解，不仅持续发热，髋关节
肿胀愈发严重。同年10月，小
迪来苏大附儿院接受进一步治
疗。

苏大附儿院骨科主任医师
任秀智是治疗“无痛无汗症”领

域的专家。任秀智介绍，小迪这
次住院主要是右侧髋关节的感
染，有关节的脱位，脱位以后里
面产生大量的积液，慢慢地骨头
就被积液侵蚀掉了，并激发了感
染。目前，在任秀智的治疗下，
小迪的感染情况得到了很大程
度的控制。

目前病情稳定，治
疗周期会非常漫长

任秀智告诉现代快报记者，
先天性“无痛无汗症”又称遗传
性 感 觉 和 自 主 神 经 障 碍
（HSAN）Ⅳ型，为常染色体隐性
遗传病，发病率是几千万分之
一。病症的主要表现为：无痛
觉、无汗、发热、感染等症状。
目前苏大附儿院的“无痛无汗
症”住院患儿共有3例。

“目前对于小迪来讲，病情
已经稳定住了，生命体征维持得
比较好，没有出现危急的重症情
况，后面我们希望伤口能逐渐愈
合。眼下先进行抗感染治疗，稳
定后才能进一步药物治疗等。”

任秀智介绍，患有“无痛无

汗症”的孩子自身的生长能力
是不足的，自我组织的生长周
期非常长，并且对细菌的抵抗
力也不够，所以整个治疗周期
会非常漫长，目前全世界范围
内都没有权威明确的诊断方法
和指南，孩子的家庭会面临很
长的住院周期。

目前，小迪妈妈已经只身在
医院照顾小迪4个多月，小迪也
已经进行了多达十几次的清创
手术，伤口很深，足有拳头般大
小。看病已经花去了近 30 万
元，除异地医保和医院慈善救助
之外，还需要持续治疗和医药费
用。小迪的姐姐由奶奶和爸爸
照顾，爸爸无法工作，在家附近
摆摊赚钱。小迪妈妈也加入了

“无痛无汗症”的病友群，家长
们每天都在群里交流孩子的病
情，相互鼓励。

面对持续产生的高额医疗
费用，小迪的妈妈哽咽着说，只
要还有希望，她就不会放弃治
疗。“亲戚朋友能借钱的都借
了，希望有爱心人士能够帮助我
们渡过难关，我们绝对不会放
弃！”
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小姐妹无法感知冷热疼痛
都得了“无痛无汗症”，全国仅发现百余例

2024年2月29日是第十七个国际罕见病日。10岁
的小迪（化名）来自辽宁省鞍山市，3岁时被诊断为先天性
“无痛无汗症”。现代快报记者了解到，这是一种罕见病，
患者既没有痛觉，也感觉不到温度，且从不出汗，孩子会不
自主地把手指咬得血肉模糊，此类病例全国仅有百余例。
2023年10月开始，小迪来到苏州大学附属儿童医院接受
进一步治疗，虽然经济上很困难，但小迪的妈妈从未放弃，
她说，无论发生什么，都会全力以赴治疗下去。

现代快报/现代+记者 高达

大学生患“沉默的美女病”
发病时连路都走不稳，接受治疗后目前症状基本消失

“发病时楼梯台阶都迈不上去，笔也握不住，根本没
办法正常学习和生活。”从备战高考到进入大学校园，两
年多来，梦瑶（化名）一直被“怪病”困扰。发病时面部麻
木、四肢无力，走路写字这些稀松平常的事情，她都无法
完成。跑了多家医院，做了一系列的检查，梦瑶最终被
诊断为一种名为多发性硬化的罕见病，该病因多发于
20-40岁的女性，又被称为“美女病”。

通讯员 孙卉 现代快报/现代+记者 曹德伟

花样年华遭遇“无
力”重创

“十八岁的年纪，是怎么也
不会跟疾病联系到一起的。”回
想起患病的过程，梦瑶仍有些恍
惚。2022 年初，上高三的她身
体出现了异样，起初是脸部和舌
头经常发麻，接着右手也出现了
乏力感，写作业时间越长，乏力
感越明显，严重时连笔都握不
住，不过这些症状都能自行缓
解。

高考结束后，父母先是带梦
瑶在当地医院做了检查，考虑为
面神经炎，治疗后没有明显改
观，面部麻木、四肢无力的症状
仍时有发生，不过并不算严重。

2023年 11月，已经进入大
学校园的梦瑶，在一次感冒后遭
遇了“重创”，这次她的症状较之
前要严重许多。“走路的时候就
像被人拽住了双腿，根本迈不动
步子，两只手也极度无力，笔都
握不住，没办法完成作业。”这
次，梦瑶父母带她跑了多家医
院，完善了头颅磁共振及脑脊液
检查等，最终拿到了“多发性硬
化”的诊断。

和大多数人一样，“多发性
硬化”这个疾病对于梦瑶一家而
言，是完全陌生的一个名词。事
实上，“多发性硬化”也的确罕

见，它是一种免疫介导的中枢神
经系统慢性炎性脱髓鞘疾病，随
着病情的进展，严重者可致残。
我国发病率是每年0.235/10万，
发病人群女多男少，多发于20-
40岁的女性，所以又被称为“沉
默的美女病”，2018年被纳入了
我国《第一批罕见病目录》。

精准有效治疗后症
状基本消失

医生介绍，病如其名，“多
发”是多发性硬化极具代表性的
特征，即“时间多发”和“空间多
发”。“时间多发”，是指绝大部
分患者在不同时间会出现反复
的发作；“空间多发”，则是指多
发性硬化的病灶可以出现在中
枢神经系统的不同部位，从而引
起许多不同的症状。

镇江市江苏大学附属医院
（江滨医院）神经内科副主任医
师柯先金解释，多发性硬化的临
床症状较多，会影响视力、肢体
运动等躯体功能，导致残疾，还
会累及大脑，导致脑萎缩加快，
出现认知障碍。

多发性硬化为终身性疾病，
其缓解期治疗以控制疾病进展
为主要目标，即疾病修正治疗
（DMT）。在被纳入《第一批罕
见病目录》之前，国内可用的
DMT药物非常有限，多发性硬

化患者多数处在“缺药难医”的
困境之中，很多患者不能及时得
到有效治疗，致残致死率居高不
下。

随着2018年该病进入罕见
病目录，DMT疗法迅速推广应
用，越来越多的患者得到了精准
有效的治疗。以梦瑶为例，她在
该院神经内科接受了奥法妥木
单抗皮下注射高效DMT治疗，
目前症状基本消失，恢复了正常
的学习和生活。

院方介绍，梦瑶并非个例，
今年1月9日，23岁的小伙赵瑞
（化名）因行走不稳、视物重影、
小便障碍被该院神经内科收治
入院，诊断为多发性硬化（复
发-缓解型）。经治疗后明显好
转，目前已经可以生活自理。

发病率低、病种多、病情
重、诊断难，是罕见病鲜明的特
征，这也导致很多罕见病患者
被误诊、漏诊，不能得到及时有
效的治疗。即将到来的 2024
年 2月 29 日，是第十七届国际
罕见病日。该院神经内科副主
任朱颖认为，治疗罕见病是一
个披荆斩棘的过程，需要医、
患、家庭、社会携手同行。目
前，投身罕见病诊疗的医务人
员越来越多，该院科室还将牵
头成立罕见病MDT门诊，通过
多学科协作，让罕见病患者的
求医之路更加顺畅。

■新闻链接

国际罕见病日
为何定在2月最后一天

国际罕见病日是每年二月的最后一天。
2008 年 2 月 29 日，欧洲罕见病组织（EURODIS）发起并组织了第一届国际罕见病日。选择此时间点是由

于这是每四年才出现一次的日子，寓意罕见。
2009年2月28日，欧洲、北美、拉丁美洲等30多个国家的罕见病组织参加了第二个国际罕见病日的活动，

其后在各国的一致拥护下，将每年二月的最后一天定为国际罕见病日。
2024年2月29日，是第十七个国际罕见病日。
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妹妹正在接受治疗 苏州大学附属儿童医院供图

镇江市江苏大学附属医院多学科联合门诊 通讯员供图


