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湘雅医院：织密罕见病诊疗网  让“罕见”被看见
▲ 中南大学湘雅医院  严丽  喻丹  程婷婷  申冉

33 岁 的 王 某 从
未想过，一次普通的
摔伤竟会将他推向生
死边缘。摔伤后，他
右下肢剧痛、肿胀，
被诊断为骨筋膜室综
合征并接受了手术。
然而，术后突发的大
出血让他陷入更危险
的境地，被紧急转入
中南大学湘雅医院。

中 南 大 学 湘 雅
医院全科医学科张卫
茹团队敏锐捕捉到他
自幼易瘀斑的病史，
结合皮肤松弛、关节
过伸等体征，联合血
管外科、风湿免疫科
启 动 多 学 科 会 诊，
迅 速 锁 定 发 病 率 不
足 二 十 万 分 之 一 的
罕 见 病 —— 血 管 型
Ehlers-Danlos 综 合
征（EDS）。 在 全 科
与血管外科的精准治
疗下，王某的病情得
到显著改善。

2 月 28 日 是 第
18 个国际罕见病日，
今 年 的 主 题 为“ 不
止 罕 见 ”， 旨 在 呼
吁 全 社 会 对 罕 见 病
群 体 更 多 的 关 注 和
支 持。 像 王 某 这 样
的 罕 见 病 患 者 在 世
界 上 还 有 很 多， 全
球 已 知 罕 见 病 超 过
7000 种， 中 国 现 有
各 类 罕 见 病 患 者 约
2000 万人。

罕见病，又称“孤
儿病”，是一类发病
率极低、病种繁多、
症状复杂且检测技术
要求极高的疾病，面
临着识别难、管理难、
用药难三大挑战。

中南大学湘雅
医院院长雷光华 表
示，作为国家医学中
心“辅导类”创建单
位，中南大学湘雅医
院 一 直 致 力 于 开 展
疑 难 罕 见 疾 病 的 诊
治，满足人民群众重
大疾病需求，更好服
务 于 国 家 战 略 和 社
会需求。

我国罕见病患者约半

数首诊于基层医疗机构，

然而基层医生普遍缺乏罕

见病识别经验，误诊漏诊

率高。这一现状严重影响

了罕见病患者的及时诊断

和治疗，因此，罕见病诊

疗不仅需要高精尖技术，

更需要医疗体系的 “毛细

血管” 渗透到基层。

湘雅医院始终致力于

推动优质医疗资源下沉，借

助全国罕见病诊疗协作网，

让罕见病患者在基层也能获

得及时、准确的诊断与治疗。

据全科医学科主任张

卫茹、儿科主任彭镜介绍，

科室长期聚焦提升基层医

生对罕见病的早期识别与

规范诊治能力，举办相关

培训，系统传授罕见病症

状识别要点、辅助检查判

读 技 巧 及 多 学 科 协 作 机

制，助力基层医生从常见

症状中捕捉罕见病线索，

着 力 提 高 罕 见 病 识 别 能

力。探索构建“专科 + 全

科结合、有序双向转诊”

的罕见病防治网络，探索

罕见病管理创新实践。

中南大学湘雅医院以

多 学 科 诊 疗（MDT） 为

核心引擎，构建了“专科

精准狙击、全科全面筛查”

的 罕 见 病 高 效 诊 疗 新 路

径。在这一模式下，专科

医生凭借专业优势，对已

明确的罕见病进行深入精

准的治疗；全科医生则从

整体出发，对患者进行全

面筛查，不放过任何一个

可能的罕见病线索。这种

分工协作的方式，既提升

了专科疾病的深度治疗能

力，又降低了未分化罕见

病的漏诊风险，为更多 “医

学谜题” 提供破解方案。

中南大学湘雅医院副院长

钱招昕说。

中南大学湘雅医院医

务部主任黄长盛介绍，为

了更好地推进这一诊疗路

径，湘雅医院成立了罕见

病管理领导小组、工作小

组以及管理办公室，组建

了 湘 雅 医 院 罕 见 病 专 家

委员会和 30 多个罕见病 

MDT 团队。官方数据显

示，湖南病例登记数位居

全国第三，湘雅医院登记

病例数位居全国第五，占

全省 40.5%。目前公布的

207 个罕见病病种涉及 17 

个以上专科，湘雅医院在

神经、儿童、血液、风湿

免疫、消化、普外、生殖、

全科等专科领域的罕见病

诊治特色鲜明。

通过专科特色团队建

设、全院会诊平台联动、

技术平台支撑以及区域协

作网络延伸，湘雅医院形

成了独具特色的 “湘雅

模式”，成为破解罕见病

诊疗难题的关键突破口。

此外，为了构建完善的罕

见病诊疗体系，湘雅医院

建成了完整的罕见病诊疗

登记管理数据库，以及罕

见病遗传资源库、人工智

能辅助诊断平台、基因测

序及生物信息分析平台、

病因学功能研究平台、药

物 与 器 械 临 床 试 验 基 地

等 4 个 公 共 基 础 平 台。

围绕重大罕见疾病的发病

机制、临床诊断和防治，

医院持续开展系统研究，

并在国际顶尖期刊发表系

列高水平研究成果。湘雅

医 院 是 全 国 第 二 家 MS/

NMOSD 卓越中心、国家

级血友病综合管理中心，

曾获中国出生缺陷干预救

助基金会 “青年学者奖”、

中国罕见病 “金蜗牛奖”。

中南大学湘雅医

院党委书记张欣介绍，

作为全国罕见病诊疗

协作网省级牵头医院、

湖南省罕见病联盟主

席单位、湖南省医院

协会罕见病专委会的

挂靠单位，湘雅医院

在国家卫健委、省卫

健委的指导下，积极

构建全省罕见病诊疗

“生态圈”，大力推

动分级诊疗体系建设。

湖南浏阳邵女士

家 族 三 代 长 期 受 高

血压困扰，均检查发

现 双 侧 肾 上 腺 嗜 铬

细胞瘤，后转诊至中

南 大 学 湘 雅 医 院 刘

龙飞教授团队。凭借

丰 富 的 罕 见 病 诊 治

经验，刘教授为他们

确 诊 为 具 有 遗 传 性

的 VHL 综 合 征（ 国

家第二批罕见病），

团 队 先 后 为 邵 女 士

本人、患者母亲及其

15 岁 的 儿 子 个 性 化

手 术 治 疗 精 准 切 除

双侧嗜铬细胞瘤。团

队 还 进 一 步 进 行 遗

传 筛 查， 从 23 名 亲

属中发现 9 例基因携

带 者 并 纳 入 长 期 随

访，为他们提供优生

优 育 以 及 疾 病 防 治

指导。该家族性遗传

性 罕 见 病 诊 疗 模 式

作 为 国 家 罕 见 病 诊

疗 协 作 网 示 范 案 例

推广，不仅印证了分

级 诊 疗 体 系 下 基 层

患 者 获 得 顶 尖 救 治

的可行性，更凸显了

遗 传 性 罕 见 病 早 诊

早治的临床价值。

为强化全省罕见

病防治能力 , 加强学

术交流与合作，湘雅

医院以专科和病种为

核心，牵头组建了神

经免疫病、儿科罕见

病、血管炎、肥大细

胞增多综合症等多个

专业学组，搭建全省

罕见病交流和学习的

平台，形成了集联合

诊疗、培训推广、科

普教育为一体的罕见

病综合管理体系。湘

雅医院与全省罕见病

协作网成员单位一道，

共同为推动湖南省罕

见病防治工作做出积

极贡献。

从罕见病患者诊

治、到基层医生培训，

再到全省医疗机构协

作，中南大学湘雅医

院正一步一个脚印地

织密湖南省罕见病诊

疗的 “保障网”，让

每一个罕见病患者都

能感受到医学的温暖

与力量，让 “罕见”

被看见。

湘雅医院承办全国罕见病诊疗协作网华中区域协作会议暨 2024 年湖南省罕见病大会。会议旨在完善罕见病诊疗体系建设，提升罕见病管理、诊疗水湘雅医院承办全国罕见病诊疗协作网华中区域协作会议暨 2024 年湖南省罕见病大会。会议旨在完善罕见病诊疗体系建设，提升罕见病管理、诊疗水

平和服务能力，增加健康福祉，维护罕见病患者健康权益。平和服务能力，增加健康福祉，维护罕见病患者健康权益。

院内攻坚  多学科协作的“湘雅模式”

破局基层  织密罕见病“早期识别网”

全省协作
构建诊疗“生态圈”
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