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遗传代谢病就是有代谢功能缺陷的一
类遗传病，病因是维持机体正常代谢所必
需的某些由多肽和(或)蛋白组成的酶、受
体、载体及膜泵生物合成发生遗传缺陷，即
编码这类多肽(蛋白)的基因发生突变。

该病又称遗传代谢异常或先天代谢
缺陷，一部分由基因遗传导致，还有一部
分是后天基因突变造成的。

医生称，该病目前比较罕见，很难
治愈。

奇怪！信阳一患儿血液竟呈乳白色
医院初步诊断孩子患罕见的先天性遗传代谢病，全国仅有6例

孩子的血液刚抽出时为粉红
色，静置几分钟后3/4变成乳白色

□据 中新网 中青网

24日，在河南省荥阳市，一座四
层楼的楼顶违规盖起了“仿古四合
院”。该楼房被指为当地百姓眼中最
牛的违章建筑。

这个位于荥阳市农村信用联社
院内一栋四层小楼楼顶的建筑，坐南
朝北，砖混结构，共 9间房屋，两进
院，前有大门楼，左右两边建有东、西
厢房及配房，中间有个露天院落，面
积500平方米左右，仿照中国传统的
四合院建造。

目前，该建筑正在装修，门窗和吊
顶均使用了红木。据现场施工人员介
绍，仅一扇门就值1万多元。

据了解，该建筑的建设单位是荥
阳海龙集团。它建成后，将作为该公
司的红木家具展示中心。

荥阳市住房和建设局工作人员介
绍，这个楼顶加盖四合院的建筑确实
是违章建筑，他们已经对海龙集团下
达处罚通知书。

“仿古四合院”
建在楼顶上
被指为荥阳最牛的违章建筑

“仿古四合院”

□据 大豫网

“当时护士拿着孩子的血来
给我们看时，我们都吓坏了！孩
子抽出来的血是粉红色的，放了
几分钟后，血液有 3/4 变成乳白
色。郑州各大医院都检测不出
宝宝血液的任何数据。”26日，家
住信阳的何女士见到记者，满脸
愁容。10月18日，何女士一家赶
到上海新华医院，初步诊断孩子
患罕见的先天性遗传代谢病。
主治医生介绍，这样的病例全国
仅有6个，要查出病因，唯一途径
就是采用基因检测的方式。医
院联系了国内3家比较权威的专
业机构，但均被拒绝。

今年8月30日，何宝宝出生在郑州
一家医院。孩子在出生46天左右时，因
呛奶引发呼吸急促，被送入郑州市儿童
医院就诊。“医生让先进行血液采集，采
血员惊奇地告知我们，孩子血液呈粉红
色，他们从来没有见过这样的血液，也搞
不清楚是什么病症。”何女士说。她称她
当时也很惊异，在现场看到孩子被采取
的血液静置几分钟后，3/4变成了乳白
色，而摇晃过之后还呈粉色。

第二天，何女士一家带着何宝宝再
次赶到儿童医院采血，要求检测血常

规。但是，检测仪器仍测不出血液的任
何数据。根据医生建议，何女士赶到郑
大第一附属医院，给何宝宝静脉抽血检
测血常规。但是，先进的检测仪器仍然
测不出任何数据。

在郑大第一附属医院，血液化验科李主
任透过显微镜给出了一组数据，孩子血液严
重脂血，呈乳糜状。在医生的建议下，医院
又通过禁食5小时采血的方式再次检测，也
检测不出孩子肝功能和支原体的相关数据。

“求助了郑州的几家大型医院，都检测
不出孩子的血液状况。”何女士无奈地说。

10月18日，何女士一家赶到上海
新华医院，孩子住进NICU病房。26
日，该院的主治医生说，自己从医20多
年，还从来没有见过这样的患儿。这是
一种极为罕见的先天性遗传代谢病，缺
乏有效的药物治疗，会导致胰腺炎、黄
色瘤等并发症。

何女士翻阅各种资料，发现网上曾
有4篇类似报道。她一一联系报道涉及
的医院的主治医生，得知有3例通过换
血进行治疗，其中一名患儿在换血后再
次发病，血液仍呈粉红色；另一名患儿

在经过换血后再未与医院联系；还有一
名患儿通过食疗，现在身体正常。

目前，上海新华医院还有一个有同
样症状的患儿。这个患儿来自常州，7月
患病。今年9月，西安发现一个同样病情
的患儿，在换血治疗后，其症状有所缓解。

“新华医院的专家说，加上何宝宝，
全国目前只有6个这样的患儿。”何女士
说。医生诊断说，何宝宝患的是一种先
天性遗传代谢病高脂血症，血液中甘油
酸酯和胆固醇等含量高于普通人数倍
乃至数十倍。

“医生说，常规的生化检测查不出病
因，唯一途径就是基因检测。”何女士说。

新华医院的医生联系了国内3家比
较权威的基因检测机构，请求对孩子的基

因进行相关检测，但均遭到拒绝。“这些检
测机构的医生说这个病太罕见了，基因检
测机构也没办法查出病因。新华医院现
在还在努力联系检测机构。”何女士说。

意外发现：宝宝的血液是乳白色的

初步诊断：孩子患上罕见的先天性遗传代谢病

面临窘境：基因检测机构拒绝检测

遗传代谢病

1

2

3


