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罕见病，是一类发
病率极低、诊疗难度极
大的疾病，在地理环境
特殊、医疗资源相对匮
乏的雪域高原，罕见病
诊疗更是长期面临着

“识别难、治疗难、药物
短缺”的多重困境。不
过，近日传来了好消息：
在京藏医疗联动帮扶的
助力下，西藏自治区人
民医院成功开展了西藏
首例儿童英夫利昔单抗
输注治疗白塞病的罕见
病案例。这一突破性的
成果，不仅让一位饱受
病痛折磨四年的 11 岁
患儿摆脱了疾苦，更填
补了高原地区此类罕见
病诊疗的空白，标志着
西藏儿童罕见病诊疗水
平实现了质的飞跃，也
为高原上众多罕见病患
者带来了新的希望。

据了解，截至目前，
西藏自治区人民医院儿
科已经累计确诊了 5 种
罕 见 病 ，涉 及 患 者 31
人。其中，血友病患者有
26例，其余4种罕见病分
别为脊肌萎缩症、枫糖尿
症、Adams - Oliver综合
征以及遗传性肾病。
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高原罕见病诊疗步履维艰 京藏联动破局前行
“罕见病治疗是一场漫长的攻坚战。

从11年前接诊第一例血友病患者起，我们
一步步摸索，如今已初步建立起罕见病诊
疗体系。”该院儿科主任医师赵蓉介绍，作
为最常见的罕见病类型，血友病的典型症
状包括关节变形、颅内出血等，若缺乏规范
治疗，将严重影响患者生活质量，甚至危及
生命。

为满足血友病诊疗需求，医院专门成
立血友病治疗中心，针对日常诊疗中发现
的各类问题，定期组织医护人员下乡开展
罕见病识别教学与诊疗指导，着力提升基
层医疗机构对罕见病的认知与处置能力。
谈及此次西藏首例英夫利昔单抗输注治疗

的启动背景，赵蓉表示，这离不开京藏医疗
援藏工作的深入推进与多方协同支持。“在
援藏医生和援藏医院的帮助下，我们逐步
掌握了罕见病诊疗要点，尤其是通过北京
大学第一医院、北京大学第三医院的专业
指导与培训，诊疗团队已能熟练开展罕见
病的识别与初步处置。此次病例的治疗能
够顺利推进，离不开北京大学第三医院儿
科及援藏主任孙晋波老师的鼎力支持，以
及医院药学部、医务处的全力配合。”

她回忆道，过去西藏的罕见病患者若
想明确诊断，往往需反复往返北京等区外
一线城市，既加重了家庭经济负担，也延
误了最佳治疗时机。即便诊疗中遇到疑

问能及时与援藏专家沟通，但受高原医疗
资源限制，药物短缺始终是制约诊疗开展
的瓶颈，只能通过临时申购解决用药问
题。随着援藏工作不断深化，京藏两地医
院建立起紧密协作机制，在技术支持、人
才培养、资源共享等方面深度联动，为此
次首例英夫利昔单抗输注治疗的成功开
展筑牢了基础。“双方密切配合，开设专科
门诊、完善患者随访制度，确保每位患者
都能获得持续规范的诊疗服务。”赵蓉表
示，此次首例治疗的开展，既是对前期诊
疗工作的总结与突破，也是回应高原罕见
病患者需求的具体举措，更是京藏医疗协
作成果的生动体现。

首例输注治疗顺利落地 高原诊疗攻克难关
作为此次首例英夫利昔单抗输注治疗

的主诊医师，西藏自治区人民医院援藏医
师、副主任医师孙晋波详细介绍了患儿小加
措（化名）的病情及全程诊疗经过。今年11
岁的小加措四年来饱受反复口腔溃疡、外生
殖器糜烂困扰，曾辗转区内多家医院治疗，
但病情仍反复发作，严重影响正常生活。

为寻求进一步治疗，小加措前往北京
大学第三医院儿科就诊，经多学科会诊确
诊为罕见免疫性疾病——白塞病。考虑到
其前期应用激素及免疫抑制剂治疗效果不
佳，该院为其制定了英夫利昔单抗个体化
治疗方案。经过2个疗程后，小加措病情明
显好转，但该病治疗周期漫长，患儿需每两
个月往返京藏两地复诊，交通、食宿等开销
给这个普通家庭带来沉重的经济与精力负
担，异地就医难题亟待解决。

了解这一情况后，北京大学第三医院主
动对接西藏自治区人民医院，详细传递小加

措的病情细节、前期诊疗过程及治疗方案，
分享相关诊疗经验，并对英夫利昔单抗输注
的完整流程进行专业指导。西藏自治区人
民医院儿科主动承接后续治疗工作，切实为
高原群众破解异地就医难题，让患儿实现就
近规范诊疗。“结合小加措的病情特点、前期
治疗效果及北京医院的会诊意见，我们确定
延续英夫利昔单抗输注治疗方案。”孙晋波
解释道，英夫利昔单抗作为生物制剂，常用
于克罗恩病、溃疡性结肠炎、类风湿关节炎
等疾病治疗，此次应用于白塞病患儿后续治
疗，是基于病情实际与诊疗需求的科学决
策。其核心优势在于能精准作用于病变部
位，快速缓解症状，相较于传统治疗，疗效更
显著、针对性更强，可有效改善患者生活质
量。据悉，英夫利昔单抗为处方药，此次治
疗所需药物已通过临时采购顺利到位，为治
疗开展提供了坚实保障。

值得注意的是，高原氧气稀薄、气候干

燥的特殊环境，给生物制剂输注带来诸多独
特医疗风险。“英夫利昔单抗最常见的不良
反应之一是增加感染风险，而高原地区感染
性疾病患者较区外相对更多，感染风险进一
步升高。”孙晋波表示，诊疗团队制定了全方
位防控措施：治疗前对小加措进行全面体
检，严格排除感染隐患；治疗中实时监测生
命体征，密切观察输注反应，一旦出现异常
立即处置；同时结合高原环境制定个性化护
理方案，全程保障治疗安全有序。

经过系统规范治疗，小加措的病情已
明显改善。“目前患儿的口腔溃疡和外生殖
器糜烂症状已完全消失，精神状态显著好
转，能正常饮食和活动。”孙晋波介绍，后续
小加措还需接受至少一年的持续监测，医
护团队将根据其恢复情况及时调整治疗方
案，并为患儿及家属提供饮食调理、日常护
理、病情观察等全方位康复指导，助力患儿
早日完全康复、回归正常生活。

京藏联动凝经验 基层诊疗提能力
此次西藏首例英夫利昔单抗输注治疗

的成功，离不开京藏两地医院的紧密联动
与全方位协作，更积累了宝贵的高原罕见
病诊疗实践经验，为提升基层罕见病诊疗
能力奠定了坚实基础。

孙晋波介绍，在此次联动救治中，双方构
建了高效协同模式：北京大学第三医院主动
对接，详细传递小加措的病情信息、确诊依据
及前期治疗经验，围绕英夫利昔单抗输注的
操作流程、注意事项等开展专业指导，确保当
地诊疗团队精准掌握治疗核心要点；同时结
合西藏自治区人民医院的临床实际，对医护

人员开展系统培训，重点讲解生物制剂使用
规范、高原环境下罕见病诊疗注意事项等内
容，有效提升了当地诊疗团队的专业能力。

“通过小加措这一病例的完整诊疗，我
们不仅熟练掌握了英夫利昔单抗输注治疗
技术，更在高原罕见病诊疗领域积累了宝
贵经验。”孙晋波表示，尤其是在生物制剂
临床应用、高原环境下感染风险防控等方
面，诊疗团队形成了更深入的认知与思考，
这些经验将为后续开展更多罕见病诊疗工
作提供有力支撑，推动高原罕见病诊疗水
平持续提升。

针对西藏基层罕见病筛查与诊疗的痛
点难点，孙晋波提出了针对性建议：基层医
务人员作为罕见病筛查的第一道防线，需
优先提升罕见病认知水平，熟练掌握常见
罕见病的典型症状与识别方法；临床中遇
到常规治疗无效、症状特殊的患者，需提高
警惕并及时向上级医院转诊，避免漏诊、误
诊；加强基层与上级医院的联动协作，完善
转诊机制，确保患者及时获得规范诊疗；同
时加大基层群众健康宣教力度，普及罕见
病知识，提升群众自我防护与主动就医意
识，推动罕见病早发现、早诊断、早治疗。

完善体系强保障 护航高原群众健康
此次西藏首例英夫利昔单抗输注治疗

的成功，对当地罕见病诊疗发展与高原医
学进步具有里程碑意义。赵蓉介绍，此前
西藏对这类罕见病常感束手无策，尤其是
新生儿罕见病，受诊疗水平所限，许多患者
难以获得有效救治。“随着援藏平台搭建与
医疗水平持续提升，我们已能识别并治疗
更多罕见病，积累了一定诊疗经验，可为高
原罕见病患者提供更优质的医疗服务。”

谈及医院未来罕见病救治规划，自治区
人民医院相关负责人表示，后续将重点推进
三方面工作：一是加强罕见病相关科研，深
入研究西藏地区罕见病的发病原因与规律，
探索针对性预防措施，从源头减少疾病发
生；二是依托京藏医疗协作平台，深化与区

外优质医院的合作，引进先进诊疗技术与理
念，持续提升医院罕见病诊疗能力；三是进
一步完善罕见病诊疗体系，扩大筛查范围，
加强人才培养，打造专业诊疗团队，推动罕
见病诊疗工作常态化、规范化开展。

“让更多高原罕见病患者实现‘大病不
出藏’，是我们的目标与追求。”该负责人坦
言，过去西藏罕见病诊疗曾面临“不认识、没
法治”的困境，如今借助援藏平台支持，已实
现“能识别、能治疗”；通过远程会诊、线上沟
通等方式，也有效缓解了高原诊疗资源不足
的问题。后续医院将持续完善罕见病诊疗
体系，加强基层医疗服务能力建设，推动诊
疗资源下沉，让更多患者在家门口就能获得
优质高效的诊疗服务，切实减轻家庭负担。

据悉，西藏自治区人民政府高度重视
医疗卫生服务体系建设，在相关政策文件
中明确提出要提升疑难危重症与罕见病的
诊断治疗水平，为罕见病诊疗工作提供了
有力政策支撑。此次首例英夫利昔单抗输
注治疗的成功，正是落实相关政策、推动高
原医疗事业发展的具体实践。

京藏医疗联动，情暖雪域高原。此次
治疗成功不仅为高原罕见病患者带来希
望，更推动西藏罕见病诊疗水平实现跨越
式发展。未来，随着京藏医疗协作不断深
化、西藏医疗服务体系持续完善，相信会有
更多高原罕见病患者得到及时有效救治，
在雪域高原绽放生命光彩，为建设健康西
藏、幸福西藏注入强大动力。

赵蓉在儿科病房查房赵蓉在儿科病房查房。。

赵蓉在儿科门诊坐诊看病赵蓉在儿科门诊坐诊看病。。


