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因本报记者 张思玮 实习生 阚宇轩

治疗：从“暗无天日”到“初见光明”
———访北京协和医院血液内科红细胞疾病组长韩冰教授

从医 30多年，韩冰至今对一个患

者记忆犹新。

“他刚刚考上清华大学，是一个非

常有前途的青年。被确诊为阵发性睡

眠性血红蛋白尿症（PNH）后，他很快

出现了门静脉血栓，继而出现门脉高

压、肝硬化、消化道出血。只是因为吃

了一些不太合适的食物，他便突发消

化道大出血，遗憾地离开了人世。”

韩冰有些遗憾，但彼时她也“束手

无策”。由于 20年前 PNH的治疗手段

有限，以对症治疗为主，患者常因并发

症死亡。

PNH是一种由造血干细胞基因突

变引起的罕见病，好发年龄为 20~40

岁，主要症状为血管内溶血、血栓形成

以及骨髓衰竭，极具危害性。

“他们正处于人生事业开启的美

好年龄，有着很好的生活愿景，只因

患上了这种病，要不就是退缩到无人

关注的角落，要不就是丧失了生活质

量，甚至是生命。这是非常令人痛心

的。”韩冰说。

PNH 在全球发病率仅为 1~1.5/

百万人口，属于极罕见的罕见病。在我

国，虽然目前缺乏精确的 PNH发病率统

计数据，但根据近期的登记数据，PNH患

者的数量仅在千例左右。

通常 PNH 患者表现为不明原因

的腹痛、胸痛、头痛等症状。此外，贫

血、血尿、乏力等症状也时常困扰着

患者，严重时甚至会导致患者丧失劳

动能力。“但该疾病导致的死亡率在 5

年内高达 30%，且患者的 10 年生存

期显著低于正常人群。”韩冰告诉记

者，PNH 患者面临的血栓风险是正常

人的 50 倍，罹患急性肾衰竭的风险

更是比正常人高出 10 倍以上，部分

患者还会出现如门静脉高压、消化道

出血和脾功能亢进等严重的并发症，

并因此死亡。此外，PNH患者因颅内静

脉窦血栓致死的情况也时有发生。

20 多年前，还在

攻读研究生的韩冰在

导师武永吉教授的指

导下开始进行 PNH

发病机制的研究。那

时 PNH 的治疗手段

“捉襟见肘”，尽管存

在骨髓移植的治疗方

法，但其风险较大，死

亡率较高。

2004 年，在美国交流学习时，一项

有关依库珠单抗的临床试验让韩冰

“喜出望外”。“我看到 PNH 患者在使

用新药后，可以出差、旅游，可以像正

常人一样生活，有的女性患者还结婚

生下了健康的宝宝。”

这正是包括 PNH 患者在内的很

多罕见病患者的梦想———回归社会，像

正常人一样有尊严、凭能力去生活。

直到 2022 年 11 月依库珠单抗才

在我国获批上市。不过，其高昂的价格

使许多 PNH 患者望而却步。据统计，

2023 年，全国范围内使用依库珠单抗

的 PNH病人不足 30例。

经过多方努力，2023 年底，依库珠

单抗被纳入我国医保目录。韩冰认为，

这一举措具有深远的社会影响力，彰显

了政府对人民群众的关心，体现了真正

的医疗理念———让病人不但能够存活，

还能有质量、有尊严地生活。

但在实际操作中，因医院进药、运

输等问题，部分 PNH 患者仍无法立即

接受依库珠单抗的治疗。

据了解，北京协和医院计划从今年

2 月 29 日开始在院内使用依库珠单抗

药物对患者进行输液治疗。同时，开通

咨询热线与当地医生即时沟通，积极满

足医联体医院部分患者的需求。

“与常见病相比，罕见病患者群体

规模较小，但他们面临更大的困境，因

此需要更多的关注和支持。”韩冰表

示，关于罕见病的治疗，未来的道路依

然漫长，面临药物可及性、安全使用、

副作用监测以及报销等一系列具体而

现实的问题。

PNH患者是幸运的，因为相比那

些无药可治的罕见病患者，他们至少有

了“光明”。但要想让“每一个小群体都

不被放弃”，韩冰认为，需要在药物进

入医院、双通道药房以及医保报销等各

个环节上持续投入，确保患者能够便

捷、安全地使用药物，真正受益。

我是一位阵发性睡眠性血红蛋白

尿症（PNH）患者，也是“PNH 病友之

家”的创始人。自从 2005年被确诊为

PNH，我便踏上了与 PNH 近 20 年的

抗争之路。这其中有刚被确诊时的无

助与迷茫，也有治疗过程中的绝望与

彷徨。当然，也有得知新药上市的喜悦

与激动，以及患者之间互助的温暖与

慰藉。

与其他罕见病患者一样，我的人生

从确诊的那一刻被“改变”。但如果一味

地问“为什么患病的是我”，只能让自己

的情绪更加糟糕。2007年，我萌生了成

立 PNH“病友之家”的想法，当时就是希

望将我的治疗经验分享给更多的病友，

让他们少走弯路，让我们“抱团取暖”并

找到与 PNH抗争的勇气和力量。

也正是在 2007年，全球第一个补

体抑制剂———依库珠单抗在美国获批

上市，使 PNH 患者能够迅速控制溶

血、脱离输血，减少血栓、肾功能衰竭、

平滑肌功能障碍等溶血相关的并发

症。但是当时我们也只能“眼巴巴”地

望着大洋彼岸发生的事情。

直到 2022 年 11月，依库珠单抗在

我国上市，并于 2023年顺利纳入了国

家医保目录。这让我们 PNH患者看到

了生的希望。不过，在医保目录内罕见

病药物落地时，依然面临“最后一公

里”的障碍，即便进行各种报销后，我

们 PNH患者依然要承担每年 2万 ~6万

元的自付费用。这的确是一笔不小的

开支。我希望，各地的单独支付政策能

够考虑 PNH 患者群体，比如说门诊慢

病、门诊特病的多层次支付，能够进一

步减轻大家的付费负担。

2012年 4月 15日，在医学专家、志

愿者和媒体朋友们的见证下，PNH“病

友之家”正式成立。PNH患者及家属以

群体的形式，进入公众的视野。在这个

“大家庭”，我目睹了病友们面对疾病的

恐惧和无助，也见证了他们坚韧不屈、积

极向上的生活态度。

如今，PNH“病友之家”已经走过

了 11个春秋，“大家庭”已经拥有了超

过 1500名会员。我们为病友们提供了

诊疗信息、教育、科普等全方位的帮

助，同时也在推动 PNH 相关的研究和

政策发展上不懈努力。

回想起漫漫求医路，一路走来国内

误诊和延迟确诊问题至今仍然不乐观。

而期望全社会对包括 PNH 在内的罕

见病有基本认识，也不现实。但这并不

妨碍我们努力前行，多一个人知道，就

可能少走一些“弯路”。

PNH涉及的不只是一个个患者，这

背后一定是一个家庭。只有我们患者身

体好了，小家庭才能好，才有能力回报社

会，社会这个“大家庭”才能更好。

（本文由实习生阚宇轩整理）

我与 PNH抗争的那些日子
因讲述者 佳佳

工作中的韩冰。 受访者供图

患者自述


