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国家级出生缺陷
疑难诊断项目落地江苏

扬子晚报讯（记者 吕彦霖）近日，南
京鼓楼医院联合省内4家机构组建协同
体，经严格评审获批中国出生缺陷干预
救助基金会“出生缺陷疑难疾病诊断项
目”试点资格，将进一步提升出生缺陷疑
难疾病的规范化诊疗水平、减轻患者家
庭负担。

“出生缺陷就是孩子出生就有的问
题，包括畸形、功能异常等，”南京鼓楼医
院遗传科主任医师朱湘玉强调，有一类
出生缺陷是“功能性”的，产检完全无法发
现，比如部分神经肌肉病、智力发育障碍、
精神发育疾病，以及部分代谢性疾病，孩
子出生时一切正常，直到生长发育到某个
阶段，问题才逐渐显现。

为什么有的罕见病查不出来？朱湘
玉打了个比方：从染色体到全基因组，诊
断技术就像一个“从卫星图到显微镜”的
逐级放大过程。常规染色体检查分辨率
约10兆（106级别），相当于一张粗略的地
图；染色体芯片（拷贝数检测）可精细到
100Kb级别；全外显子组测序则能“一个
碱基一个碱基”地看，但目前人类能解码
的仅有1%—2%的外显子区域。三代全
基因组测序则更进一步，它可以一口气读
长达几十Kb的连续序列。但全基因组
测序费用高达两到三万元，且目前尚无明
确的临床应用指南，性价比不确定，只能
作为一线检测的“补充手段”。

记者了解到，中国出生缺陷干预救
助基金会已启动“出生缺陷疑难疾病诊
断项目”，为符合条件的家庭免费提供分
子遗传学诊断和多学科联合会诊服务。
在江苏省卫生健康委妇幼处指导下，南
京鼓楼医院联合省内4家机构组建协同
体，经严格评审获批试点资格。

据悉，经常规生化、影像、细胞遗传
学、CMA/CNV-seq、全外显子组测序等
检测仍病因不明确、需进行进一步遗传学
诊断的出生缺陷疑难疾病患病家庭，可
按项目要求申请，经省级和国家级专家组
审核后，符合条件者可进行检测。

专家提醒，如果家中有不明原因发
育迟缓、智力障碍、运动功能倒退、新生
儿期或婴幼儿期出现代谢异常等疾病的
患儿，且常规检测未能明确诊断，可携带
完整的病史资料、家系情况及头颅磁共
振、智力评估等检查报告，至鼓楼医院遗
传科咨询评估。

扬子晚报讯（通讯员 马娟 记者 张
凌飞）近日，连云港市妇幼保健院新生儿
科传来喜讯，一名胎龄仅24+5周、出生
体重 700 克的超早产儿，在医护团队
115天不间断精细化守护下，闯过五道
生死关卡，体重增长至2950克，平安出
院，刷新医院超早产儿救治纪录。

原发性不孕、8次人工授精，这是最
后一个胚胎……当这位妈妈第8次举起
验孕棒时，那条红线终于没再消失。可
命运偏偏给这个家庭开了个玩笑，当
孕22周，她自感有腹部紧缩感，有先兆
流产迹象，当地医生告诉她，这个孕
周，胎儿的存活几率很小。权衡之下，
她果断转到连云港市妇幼保健院，在
产科及新生儿科的全力守护下，宝宝
在孕24+5周仍迫不及待地出生了，体
重700克。

这名“掌心宝宝”脏器发育极不成
熟，入院后需接连攻克呼吸、循环、感染、
喂养、神经发育五大难关，每一关都危机

四伏，对医护团队是巨大考验。
呼吸是第一道生死考验。宝宝依靠

2毫米细气管插管维持生命，医护反复
微调通气参数，严防颅内出血风险。历
经60天机械通气，宝宝肺部逐步发育完
善，最终成功脱离呼吸机与氧气支持。
循环管理更是步步惊心，医护通过脐静
脉、PICC建立生命通道，精准管控液体
与血管活性药物，平稳完成胎儿循环向
宫外循环过渡。

超早产儿免疫力近乎空白，感染风
险致命。科室严格落实院感管控，科学
使用抗生素，全程守住感染防线。喂养
方面，医护推行精细化喂养，早期开展初
乳口腔护理，优先母乳、捐赠乳喂养。宝
宝起初仅耐受0.5毫升奶量，日复一日
逐步加量，出院时单次吃奶可达60毫
升。

脆弱的大脑是守护重点，稍有刺激
便可能造成不可逆脑损伤。科室实施轻
柔化诊疗护理，病情稳定后开展袋鼠式

护理，让父母肌肤接触安抚患儿，助力神
经健康发育。

115天里，医护日夜坚守，精准把控
每一项治疗护理细节。宝宝顺利从无陪
护病房转入家庭陪护病房，在医护指导
与家长配合下稳步成长。如今，曾经仅
手掌大小的超低体重早产儿，体重翻四
倍有余，各项指标达标。

扬子晚报讯（通讯员 时乔 记者 万
惠娟）近日，91岁的祁先生（化姓）因腹
痛伴呕吐1天，被紧急送往南京医科大
学第二附属医院萨家湾院区急诊。腹部
CT检查提示小肠梗阻，高度怀疑为小肠
扭转。由于老人既往有直肠恶性肿瘤病
史，基础身体状况本就较弱，此次急症使
风险骤然上升。幸运的是，经多学科团
队紧急联动救治，这位濒临肠坏死的老
人最终成功脱险。

祁先生入院当晚，急诊医护团队迅
速为其完善相关检查，并启动急危重症
响应流程，第一时间联系普外科会诊。
普外科唐朝阳副主任医师迅速赶到抢救
室，结合患者症状、影像学及实验室检查
结果，明确诊断为“肠扭转、小肠梗阻”。

“肠扭转是比普通肠梗阻凶险数倍
的急腹症，相当于肠子在腹腔里像绳子
一样打了死结”，唐朝阳向家属解释病情
时介绍，人体肠道依靠系膜固定在腹腔
内，系膜里包裹着给肠道供血的重要血
管，当肠道因为腹部术后粘连等原因，沿
系膜长轴发生180°甚至360°的旋转
扭曲时，就会形成闭袢性肠梗阻。

这种扭转相当于给患者带来双重
致命打击：一方面肠管通道被完全堵

死，食物、气体、粪便根本无法通行，引
发难以忍受的剧烈腹胀；另一方面系膜
里的供血血管直接被扭转压迫、完全阻
断，肠道瞬间失去血液和氧气供应，从
“堵塞”快速进展为“缺血坏死”，全程进
展速度远超普通肠梗阻，根本没有缓冲
的时间。

考虑到患者已是91岁高龄，不仅有
直肠恶性肿瘤病史，还合并多种老年常
见基础疾病，手术麻醉风险极高，家属最
初对是否立即手术充满顾虑。唐朝阳再
次与家属细致沟通，重点强调了肠扭转
的黄金救治时间线：肠扭转发生4小时
未解除，肠道血液灌注就会大幅下降，肠
壁黏膜最先开始缺血受损，肠道保护屏
障被破坏，腹腔内细菌开始大量繁殖侵
袭；而医学界公认的急救黄金窗口期只
有6小时，超过6小时未手术复位，肠管
缺血性坏死率高达80%，保守治疗基本
无效；一旦拖延到12小时，就会出现大
面积透壁性肠坏死，大概率需要切除大
量坏死肠管；延误24小时以上，肠坏死
发生率超 60%，患者死亡率会大幅攀
升。

“现在每多等一分钟，老人的肠道就
多一分坏死的可能，不手术的风险远大

于手术本身”，在团队充分告知和耐心劝
说下，家属终于打消顾虑，同意立即接受
急诊手术。团队迅速启动普外科、麻醉
科、ICU、影像科组成的多学科会诊
（MDT），各科室同步做好术前准备，为
高龄患者量身定制了麻醉和手术方案，
尽可能规避术中术后的各类风险。

唐朝阳团队为患者实施急诊腹腔镜
探查，术中发现距回盲部约100厘米处
的小肠与腹壁形成致密粘连，该处肠管
近端小肠明显扭转扩张，同时合并近端
小肠节段性广泛粘连，团队当即中转开
腹，顺利完成“肠扭转复位+肠粘连松解
术”，全程精准操作尽可能减少对患者的
创伤。

手术结束后，医护团队第一时间将
患者转运至重症监护病房（ICU）继续监
护治疗，待患者生命体征平稳后转回普
通病房。经过后续的精心护理和康复指
导，目前祁先生状态良好，不仅可以正常
进食流质和半流质饮食，还能自主下床
缓慢活动，各项炎症指标均恢复正常。
家属握着唐朝阳的手反复道谢：“当时我
们都做好了最坏的打算，没想到你们把
老爷子从鬼门关拉了回来，真的太感谢
你们了。”

深夜突发急腹症，还有多种老年常见基础疾病

肠子扭转“打了结”，九旬老人命悬一线

超早产儿出生时只有700克
115天闯过五道生死关卡，终于平安出院


