
10岁女孩频繁抽搐
西安大兴医院医生抽丝剥茧查出罕见病
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责编张滢校对王斐健康医疗

阳光讯（记者张华）一看到有人抽
搐，很多人立刻想到的就是“癫痫”，殊

不知，这种错误认知可能会延误病情。

10岁女孩婷婷（化名）得了一种经常抽
搐的怪病，2岁时第一次发作，近几年抽
搐次数越来越频繁，抽搐后，婷婷连说

话都变得有些困难。孩子疾病发展得

很快，找到病因迫在眉睫。

婷婷来自甘肃省，在她2岁时突发
抽搐、意识不清、双眼凝视、四肢僵硬、

呼吸急促等症状，几分钟后自行缓解，

父母并未重视。直到婷婷7岁时，再次
出现了这些症状，但更为严重的是，婷

婷这次抽搐后连说话都变得有些困

难。父母紧急把婷婷送到当地医院进

行治疗，医生考虑是“癫痫”，给予药物

治疗一段时间后，婷婷的抽搐症状仍

未得到缓解。近一年来，婷婷抽搐次数

越来越频繁，在当地医院就诊时被诊

断为“低钙血症”，给予补钙治疗，但效

果依旧不佳。

近日，为尽快找到病因，婷婷父母

带着婷婷从甘肃来到西安大兴医院。

该院内分泌代谢科王杰主治医师接诊

后详细询问了婷婷的病史，了解到婷婷

在10个月大时因患先天性心脏病法洛
四联症做过手术，3年前又因寰枢关节
脱位做过手术。经过全面查体，婷婷被

初步诊断为甲状旁腺功能减退症（以

下简称“甲旁减”）。排除其他疾病后，该

科主任邢影带领科室MDT团队结合心
脏、关节发育畸形病史以及低钙抽搐、

甲旁减等，考虑婷婷可能患有遗传病，

建议进行基因检测。

基因检测结果证实了MDT团队的
判断，结果显示：22号染色体上q11.21
处缺失2.24Mb区域，诊断为“DiGeorge
综合征”（DGS）。这是一种临床中罕见
的染色体缺失类型遗传性疾病。DGS
典型的临床特征包括胸腺缺失或发育

不良、心脏异常、低钙血症和甲状旁腺发

育不全。DGS在婴幼儿和儿童中的患病
率约为1/2000~1/9700。
而甲旁减是一种罕见的内分泌疾

病，是由甲状旁腺素合成或分泌缺乏

引起的一组临床综合征，其临床特征

包括低钙血症、高磷血症、神经肌肉兴

奋性增高和软组织异位钙化。在非手术

性甲旁减中，遗传因素是主要病因之

一。大约50%~60%的DGS患者会合并甲
旁减，同时，DGS导致的甲旁减也是遗
传性甲旁减中最为常见的类型。约90%
的DGS患者在染色体22q11上存在1.5~
3.0Kb的典型缺失区域，表明其发病原
因可能与该区域中一个或多个基因突

变或缺失有关。不幸的是，DGS目前没
有可治愈的方法，且临床表现复杂多

样。医生只能针对相关异常表现对患

儿进行长期治疗，如心脏/唇腭裂手术、
语音治疗、鼻饲及心理治疗等。

该院专家表示，基因检测对于包

括本病在内的遗传性甲旁减诊断是非

常重要的确诊手段。因此，做好产前筛

查及诊断对于DGS的防控极为必要，
避免误诊为“癫痫”，甚至因对DGS认识
不足让它成为“漏网之鱼”。

明确诊断后，医生给予婷婷对症

联合治疗，后期还需定期复查，随时调

整治疗方案。

阳光讯（记者郑亚雷）日前，省药
监局出台了《陕西省药械化经营使用单

位监督检查工作指南》（以下简称叶工作
指南曳），以药品安全监管信息化系统为
依托，统一全省药械化经营使用单位检

查对象、检查频次、检查内容、检查过程

及结果处置等工作标准，加快构建全省

药品监管“一盘棋”工作格局。

省药监局在主题教育中针对市县

药品监管部门日常监督检查内容和程

序不统一等问题，以《市县药品检查标

准化的探索与研究》为课题开展了专题

调研。专题调研以优化检查内容和流程

为出发点，以实现检查数据分析应用为

目标，通过梳理政策文件、调查问卷、跟

班检查等形式，将分散在20余部规章、规
范性文件及技术文件中的众多检查规定

进行了系统梳理，在反复论证、征求各

市县局意见的基础上，编制了《陕西省

药品经营使用单位监督检查工作指南》

《陕西省医疗器械经营使用单位监督检

查工作指南》《陕西省化妆品经营使用单

位监督检查工作指南》，全面规范药械化

经营单位检查内容和过程，推动市县药

品监管能力标准化建设迈出新步伐。

目前，省药监局按照《工作指南》要

求对信息化系统进行了全面优化升级，并

在安康市和咸阳市的部分县区开展了系

统验证性使用。《工作指南》的全面应用，

将推动全省实现线上检查、无纸化检查、

移动化检查、规范化检查以及检查全程

视音频记录，检查结果可全面分析研究，

大幅度提升全省药械化监管工作质效。

一女子盆腔里吸出1500毫升脓液
医生提醒：警惕“盆腔脓肿”

阳光讯（记者张华）盆腔脓肿是育

龄期女性常见的急症之一，一旦发展

到感染性休克、脓毒症，会严重威胁患

者生命，及时、正确的诊治尤为重要。近

日，长安区医院妇产科二病区凭借丰

富的临床经验和精湛的技术，多科室

通力合作，成功将一例盆腔脓肿患者

从死亡边缘拉了回来，转危为安。

37岁的张女士全身乏力、恶心呕
吐超过一周时间，自行服用感冒药、抗

生素无效后到长安区医院妇产科二病

区就诊。经相关检查，显示患者子宫前

方见一大小约为11援5伊9援0伊12cm的囊性
包块，临近子宫、膀胱、肠道均受压，盆

腔内积液。介于患者反复高热，输注消

炎药物不能改善病症，血常规提示血象

较高，疼痛症状无明显缓解，考虑盆腔

脓肿，严重者可能出现脓毒血症，危及

患者生命安全，需立即手术治疗。

为了确保手术安全开展，妇产科

二病区团队术前联系了普外科、麻醉科

等相关科室的医生进行院内多学科会

诊，认真评估患者病情，经患者及家属同

意后，决定为患者行腹腔镜探查术。

经过周密的术前准备，手术如期进

行。术中可见患者盆腔内有一个20伊
30cm的巨大囊性包块，占据了整个盆
腔，部分突出于腹腔，包块周围与肠管、

膀胱、两侧盆腹壁致密粘连，盆腔内粘

连尤为严重。穿刺针穿刺抽吸囊液后，

见囊液呈黄绿色脓性，考虑为盆腔脓

肿，给予行盆腔脓肿引流术，吸出脓液

200mL，给予脓肿减压后，沿穿刺部位
切开一小口，吸引器吸出脓液约

1500mL，又进行了病灶切除术。本例手
术难度大，但在多学科协作下，手术得

以顺利完成。目前张女士已康复出院。

盆腔炎性疾病是妇科常见的疾

病，轻、重不一，轻症在门诊经过规范治

疗即可痊愈，但若发展成严重感染，甚

至会危及生命，及时和彻底的治疗是治

愈病情的关键。

阳光讯（记者郑亚雷）9月2日，西安交大一
附院耳鼻咽喉头颈外科“灯塔计划”巡讲来到

子长市。本次巡讲由西安交大一附院耳鼻咽喉

头颈外科主办，陕西省老区建设促进会协办，子

长市人民医院承办。

西安交大一附院耳鼻咽喉头颈外科主任

张少强，副主任白艳霞、李白芽，护士长闫金凤携科

室各亚专业业务骨干10余人，出席了活动开幕式。
开幕式由子长市人民医院副院长徐艳梅主持。

张少强在讲话中表示，“灯塔计划”巡讲始

终围绕优质医疗资源主动下沉，让老区人民在

家门口就能享受到来自西安交大一附院耳鼻咽

喉头颈外科的专业优质服务。张少强分享了《甲

状腺结节和甲状腺癌的规范化诊治》，白艳霞分

享了《腔镜及机器人甲状腺手术》，鼻科专家权芳

教授分享了《季节性变应性鼻炎的综合治疗》，眩

晕专家邢娟丽副教授分享了《典型BPPV体位诱
发试验和机器复位治疗核心要点》，并成功为2名
耳石症患者实施了复位治疗，还与子长市人民

医院神经内科就眩晕专病门诊开设、前庭康复、

跌倒预防等眩晕学科建设内容进行了深入的交

流和指导。

刘俊松、许祟文、汪世洋三位主治医师在

子长市人民医院甲状腺外科和麻醉手术部医护

人员的配合下，成功完成了1例经腋窝入路腔镜
甲状腺癌根治术和1例开放式甲状腺癌根治术。
“灯塔计划”始终精准响应基层需求，有针对性地

设计活动内容和形式。此次子长站活动共有200
名患者和家属前来参加，李白芽副主任、权芳教

授和赵铖听力师还分别在3个诊室为148名患者
进行了义诊和听力检查，其中，甲状腺外科门诊

接诊50人，现场为患者提供人工智能精准甲状腺
超声检查。

西安交大一附院
“灯塔计划”巡讲（延安子长站）举办

《陕西省药械化经营使用单位监督检查工作指南》出台

阳光讯（记者郑亚雷）近日，西安工会医院·
西安康复医院神经外科王占尧主任医护团队实

施了一例脑室穿刺引流术，成功救治了一位高血

压脑出血患者。

患者是一位69岁的男性，因突发言语不清、
肢体无力3小时而入住该院神经外科。医生查体
后发现患者血压高达194/69mmHg，且伴有神志
不清、言语模糊、双侧瞳孔等大等圆、光反射迟钝

等现象。经CT检查提示，该患者左侧丘脑出血破
入脑室。

由于患者丘脑出血破入脑室呈铸型，脑脊

液循环不通，出现急性脑积水，对患者生命造成

了严重威胁。考虑到患者已经出现意识障碍和偏

瘫的严重症状，王占尧主任医护团队决定立即对

其进行手术治疗。经过与患者家属充分沟通，手

术团队于预定时间对患者进行了左侧侧脑室穿

刺引流术。手术历时1小时，过程顺利，患者各项
生命体征平稳。目前，患者神志清楚、精神状态良

好、言语流利，复查头颅CT提示其左侧丘脑及脑
室出血已经被完全吸收。

西安工会医院实施脑室穿刺引流术
让七旬老人转危为安
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