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�������� 3 月 3 日 ， 第 25 个
“全国爱耳日” 当天， 长沙
市中心医院 （南华大学附属
长沙中心医院） 耳鼻咽喉头
颈外科举办主题为“关注听
力健康， 科学爱耳护耳” 的
健康教育公益讲堂及义诊活
动。 50余名雨花区小学生参
与了公益讲堂， 医护人员通
过游戏、 互动的形式向孩子
们讲解了耳朵的构造、 听力
损失的原因、 预防和干预的
方法等知识。

记者 王璐 通讯员 秦璐
摄影报道

���本报讯 （记者 王璐 通
讯员 董雷 洪雷） 2024 年 2
月 29 日是国际罕见病日。 蔻
德罕见病中心联合中信湘雅爱
心助孕基金会， 在长沙市多地
开展宣传、 义卖、 义诊等系列
活动， 希望唤起社会对罕见病
群体的关注。 活动同期公布长
沙市遗传性罕见病综合防控项
目成果。 据悉， 该项目启动 2
年来， 长沙已为 12 万多育龄
家庭进行罕见病高风险筛查，
避免了 626名遗传性罕见病患
儿的出生， 为社会及家庭减轻
经济负担 1.88亿元。

2021 年11 月， 长沙市委
市政府在全国率先实施为期 3
年的遗传性罕见病综合防控
项目， 通过对全市所有备孕
或早孕的育龄家庭进行遗传
学家系普查普筛， 建立 “健
康教育-家系调查-遗传咨询-
遗传学检测-风险评估-生育
指导及干预” 为一体的新型
综合防控体系 “长沙模式”。

该项目于 2022 年 2 月
25 日正式启动至今， 实施 2
周年以来， 累计进行家系调
查 128780 家， 最终遗传学检
测阳性 1057 家 （染色体病
524 家， 单基因病 533 家），
在所有参与调查的家庭中遗
传学检测阳性率约为 8.2‰。
筛查排名列前 10 单基因病种
类及家庭数为 （该统计不包
括地中海贫血， 因为国家和
长沙已有地中海贫血专项防
控体系）： 遗传性耳聋 64 家，
肌营养不良 28 家 ， 鱼鳞病

22 家， 多囊肾 21 家， 血友
病 17 家 ， 遗传性智力障碍
15 家 ， 神经纤维瘤 14 家 ，
脊髓性肌萎缩症 12 家， 成骨
不全 10 家， 肝豆状核变性 8
家。 生殖干预 626 人次， 包
括产前诊断 267 人次和胚胎
植入前遗传学检测 359 人次。

项目主要实施方、 中信
湘雅生殖与遗传专科医院党
委 书 记 、 院 长 林 戈 表 示 ，
“罕见病在筛查人群中阳性检
出率并不低， 因遗传性罕见
病而造成的出生缺陷非常严
重， 后期治疗经济负担大 ，
而且无药可医或者药物可及
性差。”

中信湘雅副院长、 遗传
中心主任谭跃球教授表示：
“需要得到重视的是罕见病的
‘普遍性’。 我们每一个人都可
能是某些隐性遗传病的携带
者， 自己虽然没有患病， 但自
己与配偶都是相同隐性遗传病
的携带者时， 就有可能出生隐
性遗传病的孩子。” 在已发现
的罕见病家庭中， 存在严重致
死、 致残， 或者会导致严重治
疗负担的疾病占比 90%以上，
如脊髓性肌萎缩症、 假肥大型
进行性肌营养不良症和肝豆状
核变性等。

在本项目的阳性家庭中，
有 626 个家庭在明确诊断后
选择胚胎植入前遗传学检测
技术 (PGT， 即第三代试管婴
儿技术) 和产前诊断。 在产
前诊断家庭中， 有 253 个为
正常胎儿继续妊娠， 有 14 个

胎儿因是患儿而选择了引产。
选择 PGT 的家庭中有 255 个
正常小孩出生， 93 人仍在妊
娠中 （另有 11 家未移植）。

目前 ， 《健康民生项
目———遗传性罕见病综合防
控项目》 仍在继续开展， 将
于 2024 年 11 月底结束。 项
目以长沙市卫生健康委为实
施单位， 并委托中信湘雅生
殖与遗传专科医院、 长沙市
妇幼保健院、 各区县 （市 ）
妇幼保健院 （所）、 各社区卫
生服务中心 （乡镇卫生院 ）
为主要服务机构， 在全市范
围内开展相应服务。

凡夫妻一方具有长沙市
户籍或女方持有长沙市居住
证 （居住证在有效期内）， 可
参加家系调查和遗传咨询
（女方未孕或孕 13 周内， 且
女方年龄小于 49 周岁）。 经
家系调查和遗传咨询为有遗
传性罕见病家族史 （直系亲
属和三代以内旁系亲属） 或
孕产史的夫妇及患儿， 提供
免费的健康教育和家系调查，
经家系调查为疑似或确认遗
传性罕见病风险人群， 提供
免费遗传咨询； 经遗传咨询
确认为高风险的遗传性罕见
病家庭 （夫妇及患儿）， 提供
免费遗传学检测； 为有生育
意愿的遗传学检测阳性人群
提供生育指导， 如后续进行
产前诊断或 （和） 植入前胚
胎遗传学检测 （即 PGT） 等，
项 目 分 别 提 供 2000 元 和
5000 元费用补助。

罕见病高风险筛查

本报讯 （白剑峰） 国家卫生健康委 2 月 28 日召
开新闻发布会， 介绍我国卫生健康事业进展成效。 目
前， 我国已建设医联体 1.8 万余个， 双向转诊取得显
著成效。

国家卫生健康委医政司司长焦雅辉说， 我国紧紧围
绕 “基层首诊、 双向转诊、 急慢分治、 上下联动” 的制
度框架， 以医联体建设为载体， 以常见病、 多发病、 慢
性病分级诊疗为突破口， 不断完善顶层设计， 构建更加
科学的分级诊疗格局。 截至 2023 年底， 全国共建成各
种形式的医联体 1.8 万余个。 2023 年， 全国双向转诊人
次数达到 3032.17万， 较 2022年增长了 9.7%。

我国以国家医学中心和国家区域医疗中心的设置
规划和布局建设为抓手， 不断丰富优质医疗资源的总
量， 提升区域布局的均衡性。 截至目前， 我国已经设
置了 13 个类别的国家医学中心和儿童类别的国家区
域医疗中心， 同时会同国家发展改革委等部门， 已经
批复了 125 个国家区域医疗中心建设项目， 支持 961
个国家临床重点专科建设项目、 近 5600 个省级和 1.4
万个市县级临床专科建设项目； 1163 家县医院达到了
三级医院服务能力， 30 个省份建成省级互联网医疗监
管平台， 全国批复设置了 2700 余家互联网医院。

国家卫生健康委体改司副司长庄宁说， 我国积极
推动优质医疗资源扩容和均衡布局。 通过布局建设国
家医学中心、 国家区域医疗中心、 省级区域医疗中心，
建强有关临床重点专科， 破解群众跨区域就医难题。

�� �本报综合 （记者 梁澎） 国家卫生健康委 2 月 28
日举行新闻发布会， 介绍我国卫生健康进展成效有
关情况。 国家卫生健康委新闻发言人米锋介绍， 截
至 2023 年， 我国婴儿死亡率降至 4.5‰， 5 岁以下儿
童死亡率降至 6.2‰， 孕产妇死亡率降至 15.1/10 万，
我国居民主要健康指标居于中高收入国家前列。

2024 年， 我国将全面推进卫生健康事业高质量
发展， 不断增强人民群众的健康获得感。

在深化医改方面， 将推进医联体建设， 统筹国
家医学中心、 国家区域医疗中心和临床专科建设，
持续推进公立医院高质量发展， 促进 “医疗、 医保、
医药” 协同发展和治理。

在提升服务能力方面， 将重点加强县医院能力建
设， 增强基层防病治病和健康管理能力。 全面提高医
疗服务质量， 改善医疗护理服务和患者就医感受。

在促进人口长期均衡发展方面， 将推进各地落
实生育支持政策措施， 大力发展普惠托育服务。

在科技创新和人才队伍建设方面， 将加强卫生
健康关键领域科技攻关， 促进成果应用推广。 推动医
学高层次人才计划落地， 持续加强全科等基层和紧
缺专业人才培养。

在实施健康中国行动方面， 将深入开展健康城
市、 “健康细胞” 建设。 发展以健康管理为中心的慢
性病综合防治体系。 完善老年健康服务体系， 优化妇
幼健康服务， 深化职业病危害监测和治理， 强化食品
安全标准体系建设。

在促进中医药传承创新发展方面， 将全面实施
中医药振兴发展重大工程， 加强国家中医优势专科
建设， 充分发挥在治未病等方面的独特优势。

长沙 2 年为 12 万多育龄家庭进行

全国爱耳日：爱护小耳朵 聆听大世界


