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关注“柠檬宝宝”，关注罕见病群体

让他们像正常孩子一样健康活下去
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“罕见病中的常见病”

在有机酸血症患者中，甲基

丙二酸血症是最为常见的一个

病种，所以也被一些医生称为

“罕见病中的常见病”。不过，由

于这类患者并没有明显的外部

特征，因而在过去并没有得到足

够的关注。不少家长甚至医生在

第一次听到这个词时，大脑里也

是一片空白。

数据显示，目前甲基丙二

酸血症新生儿发病率为 1/2.8
万，多数患者在婴幼儿时期发

病。该疾病能引起神经、肝脏等

多个系统受损，且不可逆转，患

者会出现嗜睡、生长发育不良、

智力发育迟缓等症状，致死致

残率高。

2017年 1月，刘英娜的女儿
出生。当一家人还沉浸在孩子出

生的喜悦中时，刘英娜第二天就

发现孩子出现贪睡、不吃奶等症

状。“我总觉得她有些地方不太

对劲儿。”作为新手妈妈，刘英娜

及家人在接下来的几个月中一

直带着孩子在医院奔走治疗。直

到五个月后，孩子被确诊为单纯

型甲基丙二酸血症。

孩子确诊后，刘英娜无意间

在网上找到了“组织”———一个

由 340 多个患者家属组成的
MMA与 PA（甲基丙二酸血症英
文缩写 MMA，丙酸血症英文缩
写 PA）病友群。不过，在加入病
友群后，她发现很多患者家属对

这个疾病的认识有限，掌握的信

息和资源也有限。尤其是农村地

区及基层医院，家长及医生对遗

传病认知程度低，容易漏诊、误

诊，延误病情。

刘英娜告诉记者，虽然目前

甲基丙二酸血症和丙酸血症并

无有效治疗手段，但如果早发

现、早干预，通过正确的药物和

饮食控制，患儿完全有可能接近

正常孩子发育水平。然而，长期

的饮食控制及医疗开销，也成为

很多家庭沉重的负担。

刘英娜及丈夫每次在给孩

子准备饭菜时，都会提前用秤称

一下食物重量，计算应该摄入多

少蛋白质、热量及液体，他们家

的电子秤甚至精确到了 0.1 克。
“一个很大的挑战是，首先你要

对疾病非常了解，然后才能计算

孩子每餐饮食的数量，把疾病的

影响控制在最低限度内，因为对

其他孩子来说再正常不过的肉

奶等食品一旦过量，对柠檬宝宝

来说都可能是‘毒药’。”

此外，由于需要长期服用特

医奶粉，且随着患者年龄增长用

量逐步增大，家庭在这方面的开

销会越来越大。再加上就医、复

查、康复等医疗费用，家庭的医

疗负担也会非常重。经济及精神

上的双重压力，让不少家长处于

崩溃的边缘。

安徽合肥的一诺（化名）是

一名甲基丙二酸血症患儿，是家

中第二个孩子，目前上幼儿园。

孩子妈妈全职接送照护孩子，一

日三餐均由妈妈按比例在家做

好。孩子的妈妈坦言，随着孩子

年龄增大，药品、特医奶粉消耗

量增大，支出也随之增加，加上

复查、康复等费用，整体医疗支

出负担也很重，“家长也是脆弱

的，会崩溃”。

让他们像正常孩子一样
活下去

“考虑再生一个吧。”这是不

少患儿家长在求医时都听过的

一句话，甚至有家长在孩子确诊

后变得十分消极，不愿配合医生

进行长期治疗。不过，也有家长

始终保持积极乐观的心态，在对

病症时刻保持警觉的同时，让孩

子在最大程度上回归常人的生

活状态。

2016年 9月，海平的孩子出
生。随即，他发现孩子出现呼吸

异常及嗜睡症状，极力争取让医

生做了一些检查，但当时医生对

此并未过多重视。最终，在海平

的坚持下，经过血检、尿检和基

因检查三重检查后，孩子确诊为

甲基丙二酸血症。

“在照顾孩子方面，确实是

花了很多钱，可以说只要是对孩

子有利的东西，我们都不会犹

豫。不过有一点我们可能不像其

他家长做得那么精细，相较于看

数据、看指标，我更加看重孩子

的状态，看他是不是处于一种活

跃的、兴奋的、开心的状态。”

海平说，他经常带着孩子运

动，如爬山、踢足球等，以此来提

高孩子自身的抵抗力和身体素

质。对于孩子出现的一些小问

题，他也会时刻保持警惕，避免

出现酸中毒的情况。“目前孩子

上一年级，课程掌握得还挺好

的，孩子每天仍坚持跑步，记忆

力也非常好。对于这种疾病，虽

然目前各地包括医院和医生的

认知都参差不齐，但做到早发

现、早干预是非常重要的，经过

细心照顾，他们也是有可能跟正

常孩子一样健康成长的。”

他说，自己非常愿意分享教

育和陪伴孩子的经验，也希望能

够帮助更多患儿家长。“这跟家

长的目标有关，有些家长的目标

只是让孩子活下来，而我们的目

标是让他像正常孩子一样活得

更好。”

有着相同目标的刘英娜，在

这方面做的则更多。2020年，刘
英娜发起“MMA和 PA之家”患
者自疗组织，有十多位来自北

京、山东、浙江、陕西和东三省的

患者家属主动报名成为志愿者。

截至目前，加入进来的患者及家

长数量已经达到 1200人。
一方面，她希望更多病友可

以找到组织，互助养娃，让更多人

关注“柠檬宝宝”群体；同时，她也

借助平台和公益力量，将翻译、制

作好的 MMA/PA治疗手册邮寄
给各地的患者家长，再由他们转

交给当地妇幼医生，为地区医生

治疗罕见病提供资料支持。

让人印象深刻的是，2022
年，在上海新华医院接受治疗

的一名患儿因为酸中毒进了

ICU，必须在 30 个小时内吃到
特医奶粉维持生命。当时，上海

类似这种情况的罕见病患儿还

有十几位。

刘英娜得知消息后，立即向

北京病痛挑战公益基金会求助，

后者紧急联系上了阿里健康公

益负责人森川，最终在北京找到

了当时国内仅有的十箱特医奶

粉。经过多方协调，这些救命粮

跨越 1300公里，先从北京运送
到南京，再通过菜鸟物流运往上

海，最终送到患者手中。

而这件事，后续也引发了一

系列连锁反应，让更多身处困境

中的患儿及其家庭看到了曙光。

患儿及家长需求
应当被更多人看见

“英娜给了我很大的鼓励，

她说‘柠檬宝宝’经过科学管理

不仅可以活着，还可以跟正常孩

子一样健康地活着。”森川告诉

记者，此前跨越千里为罕见病宝

宝送救命粮的经历，也让阿里关

注到了“柠檬宝宝”群体。

在此背景下，为帮助更多

“柠檬宝宝”解决断粮的问题，森

川尝试借助电商平台的优势，同

时利用阿里健康大药房的海淘

资质以及成熟的仓储、物流、清

关体系，让海外特医奶粉在阿里

健康大药房旗舰店上线。

2023年 9月，阿里健康公益
团队联合北京病痛挑战公益基

金会及其他罕见病患者组织，在

淘宝上线特医奶粉需求登记功

能，由患儿家属填写孩子下一年

预估需求量。经过一个月的信息

收集后，他们通过“以需定供”的

模式，根据患儿的需求量，联动

特医奶粉生产厂商尽可能生产

并满足供应。与此同时，阿里巴

巴公益、阿里健康公益联合北京

病痛挑战公益基金会发起“柠檬

宝宝关爱行动”，为困难家庭提

供经济援助。

“我们做的事情也是分阶段

的。”森川谈道，“第一阶段，我们

要把‘保供’这件事做好，先把患

儿的口粮供应问题解决。我们也

会联合多方，提升社会对罕见病

的认知。我们正联合一些专家及

公益机构，共同开发一款小程

序，帮助家长计算孩子每天需要

多少营养，并为其推荐适合各阶

段的食谱，让孩子成长得到更好

的管理。”

2024年 2月，在第 17个国
际罕见病日来临之际，阿里巴巴

公益、阿里健康公益联合北京病

痛挑战公益基金会发起罕见病

公益主题音乐会，号召更多人关

注“柠檬宝宝”群体。同时，三方

还联合美赞臣中国、圣桐特医等

奶粉企业发出倡议，协力打通奶

粉保供体系，共同解决“柠檬宝

宝”普遍面临的特医奶粉“购买

难、负担重”问题。

“目前，我们也在尝试联合

相关医学专家开展线下康复训

练营、线上知识课堂等活动。希

望有更多人看到并了解罕见病

群体，知道我们在做的事情。因

为只有更多人加入进来，才能让

更多罕见病患儿及其家庭得到

社会公益力量的帮助。我们也希

望联合各方力量，整合社会资

源，让‘柠檬宝宝’能够像正常孩

子一样生活，甚至能够发挥自己

的优势和特长。这也是我们期望

实现的目标。”

在第 17 个国际罕见病日来临之际，阿里巴巴联合多方发起罕见病患儿特医奶粉保供行动

作为一名单纯型甲基丙二酸血症患儿的妈妈，刘英娜至今还记得当初给刚确诊的孩子寻找救命口粮的心酸。
这是一种常染色体隐性遗传病。由于体内某些关键酶和辅助因子缺陷，患者无法正常代谢食物中的蛋白质和氨基酸，导致酸性

物质在体内异常蓄积，发生代谢性“酸中毒”，严重时会危及生命。 因为经常发生“酸中毒”，这类患儿又被称为“柠檬宝宝”，对他们来说，多吃
一口肉、多喝一口奶都有可能“中毒”。 特殊医学用途配方奶粉，成为他们维系生命的必需品。

“六七年前医生对这种病也不是很了解，通过网络搜索才知道需要吃特医食品。 ”刘英娜回忆说，“当时医院没有特医食品，需要家长自己
想办法，我们通过各种渠道都没有找到，可以想象有多绝望。 为了一罐特医奶粉，我曾抱着孩子在高速路口等了五个小时。 ”

好在，近几年情况有了好转。 除了家长互助组织，更多公益力量开始关注这个群体，在协力打通特医奶粉保供体系的同时为困难家庭提
供经济援助，开展罕见病科普等相关工作。 他们希望，“柠檬宝宝”也能够像正常孩子一样健康地活下去。

■ 本报记者 皮磊


