
●刚出生时︐几乎所有的婴儿都看不出症状︐必须接受
检查︐才能判断婴儿的健康情况︒

●乳儿早期会反复出现肺炎︑败血症︑胃肠炎等重度感
染症︒

●有时会由于慢性腹泻/吸收障碍等︐导致体重增长
缓慢︒

●可能引发重度肺炎/败血症︐因诊断不及时︐无法接受
合理治疗︐最终失去生命︒

●可能会在出现症状︑接受诊断前︐错误接种活性疫苗
（轮状病毒疫苗︑BCG疫苗等）︒

●如果为严重联合免疫缺陷病患儿接种了此类活性疫
苗︐可能会引起严重不良反应︐危及生命︒

具体的症状/特征

溶酶体病是什么样的疾病︖
“溶酶体”存在于人体细胞内︐外形像个袋子︐具有分解无用物质并将其排
出体外的作用︒溶酶体中有很多被称为“酵素”的蛋白质︐在这些酵素的作
用下︐对无用脂质和糖分等物质进行分解︒
如果溶酶体中的酵素不能正常发挥作用︐就会导致应该被分解的物质贮积
在细胞内︒由此导致细胞无法正常发挥其功能的疾病统称为溶酶体病︒
目前人类已知的溶酶体病约有60种︐针对其中的一部分疾病︐新的治疗方
法已经被研发出来︐如果在出生后尽早发现并开始治疗︐是有望将病情的
发展及发病控制在最小范围的︒
为此︐我们会对庞贝氏症/法布瑞氏症/黏多糖贮积症Ⅰ型︑Ⅱ型这4种溶酶
体病实施检查︒

由于肝糖贮积在溶酶体中所引发的疾病︐患病后肌肉会变得无力︐因此会
引发各种身体问题︒
其中“乳儿型”最为严重︒在出生数月后会出现心脏肥大︑呼吸障碍等病症︐
届时将需要使用人工呼吸器︐严重者可能会因心力衰竭致死︒“迟发型”相
对来说病情较轻︐在幼儿期以后会出现肌肉力量下降等症状︒乳儿型较迟
发型更加罕见︐如果在出生后立刻接受检查︐早期发现并开始治疗︐便可
以阻止或延缓病情发展︒

异常物质在全身血管内贮积︐引发手脚疼痛︑肾脏︑心脏︑脑血管和眼部病
变等︒据悉︐作为性染色体遗传病︐男性会在儿童期发病︐而女性主要是在
成人期以后显现症状︒由于症状要在5︑6岁以后出现︐因此即便在整体筛
查时发现︐也不会立刻开始治疗︐而是会谨慎地对病情进行观察︐再决定
治疗开始时期︒
对于女童来说︐即便在整体筛查时检查结果正常︐也有可能在青春期～成
人期以后发病︐因此整体筛查时仅以男童为检查对象︒

由于黏多糖贮积在全身所引发的疾病︒
作为进行性疾病︐会引发中耳炎︑关节拘挛︑容貌特异︑白内障（Ⅱ型未发
现）︑呼吸障碍︑心脏瓣膜症︑成长发育障碍等︒
Ⅰ型无性别差异︐但Ⅱ型为性染色体遗传病︐基本上只有男童会发病︒
早期发现︐通过酵母补充疗法治疗或进行造血干细胞移植︐有望起到预防
或延缓病情发展的效果︒

是一种过氧化物酶体病︐多见于男孩︒
有几种已知的病型︐在重症的儿童大脑疾病类型中︐当大脑等神经细胞︑
神经纤维发生异变︐或者被称为“分泌身体所需激素的肾上腺”的内脏出
现功能障碍︐就会导致智力下降︑行为异常︑运动能力和视力下降等症状
的迅速恶化︒
如果不进行治疗︐则从出现症状起一两年内会卧床不起︔如果在发病早
期进行骨髓移植等治疗︐可以预防和减轻症状︒
如果在出现症状后再进行检查和诊断︐会导致病情恶化︐因此在新的新
生儿整体筛查中会预先诊断︐并定期进行MRI检查以确认有没有发病︒
但是︐即使被诊断为本病︐也不一定会出现异常︒整体筛查时仅以男童为
检查对象︒

脊髓性肌萎缩症是一种由于背骨脊髓中驱动身体运动的神经细胞发生
变性︐从而导致肌肉力量萎缩及进行性肌肉力量下降的疾病︒是指躯干︑
手臂︑腿部肌肉力量下降︑肌肉萎缩︒根据症状显现年龄及后续发展情
况的不同︐被分为I型︑II 型︑III型︑IV型︒I型会在出生后约6个月内出现症
状︐没有支撑就无法坐起︐哺乳和吃饭吞咽困难︐呼吸也很困难︒为了挽
救生命︐很多患者都需要佩戴人工呼吸器︐或插管向胃部注入营养液︒基
因治疗等新型治疗药物正在开发︐通过及早诊断儿童的病情并进行治
疗︐有可能能进一步预防/减轻症状︒

※不一定会出现所有症状︒
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严重联合免疫缺陷病是指由于先天性免疫异常︐导致血液
内参与免疫反应的T淋巴细胞缺失︐产生病原体抗体的B淋
巴细胞也不再发挥免疫功能︐使身体无法抵抗病原体︐反
复出现感染的疾病︒

为了保护“您的宝贝孩子”︐请接受追加筛查︕

婴儿无论多痛苦︐都无法用语言表达︒
趁一切还来得及……作为母亲︐可以做
的就是“早期发现问题”︒

严重联合免疫缺陷病患儿如不接受合理的早期治疗︐1岁前的死亡
概率很高︒
如果未能即使发现︐错误接种了BCG等活性疫苗︐将会非常危险︒

如能尽早发现︐便可以治疗︒
我们建议婴儿接受严重联合免疫缺陷病检查︕

无论哪一种疾病︐从检查的性质来讲︐其结果都有可
能是正常的或症状很轻︐根本无需治疗︒
另外︐即便在此项检查中未发现异常︐也不能完全断
定没有疾病︒
另一方面︐如果是重症患者︐即便在非常早的阶段开
始治疗︐病情也有可能发展︒
然而︐据报告显示︐无论哪一种疾病︐都有患者因为诊
断困难而常年得不到诊断︐导致未能及时接受治疗︒
通过这项检查︐可以尽早发现疾病并采取合理的应对
措施︒

庞贝氏症

法布瑞氏症 注意事项

黏多糖贮积症Ⅰ型︑Ⅱ型

肺炎︑腹泻︑
口腔念珠菌病︑
中耳炎︑败血症︑
对活性疫苗

（轮状病毒疫苗︑BCG疫苗等）
产生严重不良反应

主要症状 发育障碍
皮肤病

身体上经常
出现的症状
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