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症状多样不典型
戈谢病是一种溶酶体贮积病，为常染色

体隐性遗传病。因某种突变导致机体葡萄糖
脑苷脂酶活性缺乏，造成在肝、脾、骨骼、肺甚
至脑的巨噬细胞溶酶体中贮积，导致受累组
织器官出现病变，临床表现多脏器受累并呈
进行性加重。由于我国缺乏流行病学统计，目
前中国大陆尚无戈谢病患病率和发病率情况
统计报道。依据亚洲各国流行病学统计数据，
可推测中国戈谢病患者总人数约 !"""人，目
前已明确诊断戈谢病患者人数为 #""人。
约 $"%的戈谢病患者在儿童期发病。常

见临床症状有肝脾肿大、骨痛、血小板减少、
贫血、生长发育迟缓、疲劳等。一旦错过正确
诊断及治疗，将造成病情不断进展、恶化，造
成不可逆的严重并发症，甚至死亡。尤其因其
症状的多样又不“典型”，许多患者会长年在
小儿科、血液科、消化科、等科室多处求诊。

形成医疗新亮点
在我国，&"%以上戈谢病患者，延误诊断

的时间超过了 &年。目前能追溯的病例中，最
长一例的确诊时间甚至超过了 '"年。

事实上，作为可以被有效治疗的罕见病，
若及早诊断并加以治疗，戈谢病是可以得到
延缓疾病进展、从而减少患者因疾病所致的
残疾或死亡的良好结果的。“$"%的戈谢病多
发于儿童。而 &年的延误，常常意味着会对患

者一生的健康，造成不可逆转的损害。”广东
省医学会罕见病学会主任委员、广州市妇女
儿童医疗中心主任医师刘丽如是说。

基于对前期临床经验的总结和最新的循
证医学证据，已在《中华儿科杂志》上发表的
《中国戈谢病诊治专家共识（'"!&）》，形成了
两大技术“亮点”：一是以脾肿大为切入口的
“标准诊断流程图”，二是将干血纸片法进行
葡萄糖脑苷脂酶活性检测，列为诊断的“金标
准”。通俗地讲，由于 ()%的戈谢病患者脾肿
大达正常值的 & 倍及 & 倍以上，“标准流程
图”意在引导临床医生能够针对戈谢病患者
的常见症状———脾肿大，在第一时间进行“筛
查”诊断。即对于脾肿大和（或）血小板减少的
患者，强烈建议鉴别诊断中排除恶性肿瘤后，
首先考虑戈谢病。而最后的确诊，则必须通过
“葡萄糖脑苷脂酶活性检测”来完成。

《共识》推荐了方便快捷的干血纸片
法———只需将受检者的末梢血（比如手指上
的血）滴到一种医院提供的滤纸片上，通过邮
寄、快递到指定地点进行检测，可以得到同样
准确的检测结果。

确诊之前莫误诊
目前，拥有酶学检测中心的 *家医院是：

北京协和医院，上海交通大学医学院附属新
华医院，武汉的华中科技大学同济医学院附

属同济医院，广州市妇女儿童医疗中心。
《共识》制定的诊疗流程还特别强调，所

有需要接受脾脏切除的患者在手术之前，应
该进行一次必要的酶活性检测，排查是否是
戈谢病。“有数据显示，#+%的患者在确诊戈
谢病之前，就已经进行脾切除！”中山大学附
属第一医院的罗学群教授解释说，对于一名
戈谢病患者说来，盲目脾切不仅会导致误诊，
还会加速疾病的进展。

【 案例 】
首都医科大学附属儿童医院血液科张永

红教授讲述了一名戈谢病患者 !年坎坷求医

路的真实故事!小男孩今年 "#岁!$岁时因生

长发育落后" 家人带他前往当地县医院血液

科就诊"%超发现脾肿大"并没有作进一步检

查和治疗#两年后再次到县医院复查"结论是

脾肿大待查##年后患者再复查时" 脾脏肿大

已经到了不得不摘除的程度" 同时患者出现

了贫血迹象! 此时才前往省级医院做骨穿检

查"得出了戈谢病的初步诊断!去年在北京儿

童医院经过葡萄糖脑苷脂酶活性检测" 明确

诊断为戈谢病!经过酶替代治疗"孩子的病情

已得到控制" 脾脏也保住了! 但患者身高矮

小"已不可逆转!

在诊治过程中，张永红教授了解到患儿
的两个姑姑在年幼时，均做了脾切除手术。

“许多遗传代谢性疾病都有家庭史。但像这样
的常染色体隐性遗传疾病，并不是代代遗
传。”张教授不无遗憾地表示，临床医生缺乏
经验，或者不掌握规范的诊疗路径，患者就有
可能因此失去“最后的机会”。

规范治疗达共识
上海交通大学医学院附属新华医院的

顾龙君教授，早在 !+$+ 年就“第一次碰到
了戈谢病。”他清楚地记得那是个 *岁的小
男孩，肚子很大，出鼻血，就诊时一直叫“肚
子痛！肚子痛！”后来做了骨髓穿刺，发现有
“巨大细胞”，对照文献，才知道是一例罕见
的戈谢病。

在同行眼里，申城一直是罕见病临床、科
研领域的一名排头兵：'"!!年初，上海医学会
罕见病专科分会成立，为全国最早；'"!*年
底，全国首个地方性罕见病专项基金———上
海市罕见病防治基金宣布成立；今年 '月 '(

日“世界罕见病日”之际，上海儿童医学中心
成立了国内迄今唯一的罕见病诊治中心。上
海目前已将 !'种可治疗的罕见病的用药纳
入报销范围，患者能够不同程度地取得部分
医保报销和基金互助。以戈谢病为例，申城是
目前仅有几个将其纳入本地大病医保范围和
特药救助制度内的省市之一。

从常见的苯丙酮尿病、白血病，再到罕见
的戈谢病等等，见证了申城各界不懈努力、
逐一“突破”的全过程，顾龙君教授不胜感
慨。他觉得，此次《共识》的出台，不仅为临床
医生尽早诊断戈谢病提供了实用性指导，进
而减轻患者、患者家庭的痛苦和负担，同时，
《共识》的发布更是一个标识，为加快其他罕
见病的尽早诊断和规范治疗起到了先驱作
用，表明我国罕见病诊疗水平与国际的差距
正在逐步缩短。

!"#以上戈谢病患者延误诊断超过 !年!新诊断标准近日形成"""

!" 戈谢病，一种比“瓷娃娃”“渐冻人”更不为人知、估计在全国患者人数不
超过1000人的罕见疾病。

近日，由中华医学会儿科学分会内分泌遗传代谢学组、血液学组联合中
华医学会血液学分会红细胞疾病（贫血）学组共同撰写的《中国戈谢病诊治
专家共识（2015）》，在杭州宣布正式推出，形成了新的技术“亮点”，从而为
提高戈谢病诊断水平、减少误诊、漏诊率找到了新路径。

本报记者 施捷

! ! 本报讯 市委副书记、市长杨雄在昨天上
午举行的市重大工程建设工作推进会上强
调，今年是“十二五”规划的收官之年，本市重
大工程建设任务十分繁重。各区县、各部门、
各单位要按照市委、市政府的部署和年度计
划安排，进一步强化大局观念，振奋精神、勇
于担当、攻坚克难，以只争朝夕的劲头、改革
创新的办法、更加严实的作风加快推进重大
工程建设，确保完成好全年重大工程建设目
标和任务。
市委常委、副市长艾宝俊，副市长蒋卓庆

出席会议并讲话。市城乡建设和管理委员会
（市重大办）汇报了今年本市重大工程建设情
况和下一步工作建议，并重点分析了其中存在
的问题，相关区县、部门和单位进行了讨论。
杨雄指出，今年以来，本市重大工程建设

总体推进有力有序，但也存在一些项目前期
工作滞后、推进较慢等突出问题。重大工程建
设是稳增长、调结构和惠民生的重要举措和
有效抓手。面对重大工程建设中的问题和困
难，各区县、各部门、各单位要切实转变思想
观念、工作作风和方式方法，发扬上海重大工

程建设勇于攻坚克难的优良传统。主要领导
要亲自研究、协调推进，把全市重大工程建设
与本地区发展结合好，进一步理顺工作机制。
要清醒地认识到，市重大工程都具有全局影响，
早建设就早发挥作用，必须服从服务全市发展
大局，按计划不折不扣完成，不能“拖后腿”。
本市相关部门要抓紧完善重大工程建设

项目管理体制和推进机制，特别是要按照加
快转变政府职能、简政放权的要求，大胆改
革，尽快调整不相适应的地方，做到既依法合
规，又提高效率。

理顺工作机制 完成重大工程
杨雄要求服务全市发展大局不能#拖后腿$

! ! ! !本报讯（记者 许超声）近日，英国指数
公司富时集团宣布启动将 ,股纳入其全球
基准指数（-./0）的过渡计划，富时的两个
新兴市场指数都将纳入中国 ,股。对此，证
监会新闻发言人张晓军昨天回应，这是 ,

股纳入国际知名指数取得的重要进展。
针对 , 股拟纳入摩根斯坦利国际资本

公司的 1/23 指数情况，张晓军表示，下一
步，证监会将继续与包括富时在内的国际
知名指数公司保持密切沟通，向国际投资
界积极宣传和展示中国资本市场发展和开
放的新进展和新举措，便利长期资金进入
,股市场。

推动 !股纳入
国际知名指数

“会诊”罕见病，哪怕仅数百患者


