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两个孩子接连夭折，小夫妻花 9 年时间寻找“真凶”

孩子老是养不活，父母基因可能藏了秘密

■小科普

文、图：今日女报 / 凤网记者 李诗韵 通讯员 万振兴

扫一扫，
分享健康知识

新婚夫妻都想
生一个健康宝宝，

“80 后”年轻男子
小鹏（化名）与妻
子同样如此。结婚
后他们向往着有儿
有女，过上简单热
闹 的 小 幸 福。 然
而，过去的 9 年时
间里，这对夫妇却
经历了两次丧子之
痛——每次，孩子
都“活不过三岁”。

4 月 14 日，
今日女报头条号报
道了这个故事，20
余万名网友关注
了这个家庭。一
些网友给今日女
报 / 凤网记者留
言，讲述了自己
家或亲戚家遇上
的类似遭遇，希
望 寻 求 医 学 帮
助。

为什么出生
在这些家庭里的
孩子都有“长不
大的魔咒”呢？
让我们听听专家
的解释吧！

如何预防宝宝消化不良

文 / 岳娜

（湖南省儿童医院急诊综合二科）

任 何原 因导 致 宝 宝 对 食 物 消

化吸收出现问题，引发的一系列症

状，都是消化不良。宝宝消化不良

后， 会出现 各种 症 状， 例如 厌 食、

呕吐、大便不规律、大便异常、腹

泻、便秘等，当确定宝宝消化不良

后，父母应当根据病因采取相对的

措施：1. 宝宝如果出现消化不良，在

排除疾病性因素的情况下，首先要

从宝宝的饮食开始调整，要选择宝

宝愿意接受且易于消化的食物，规

律饮食、合理添加辅食，对新食物

要缓慢引入，避免刺激性食物。2. 如

果是生病导致消化系统减慢，而出

现的消化不良，这个需要找出根源，

让宝宝的病情治疗痊愈，才能慢慢

地恢复内部的消化。

宝宝肠胀气如何护理最有效

文 / 罗林丽

（湖南省儿童医院新生儿二科）

对于小宝宝来说，发生肠胀气

绝大多数可能是正常的生理现象。这

种现象多出现在宝宝出生后 2 个月

左右，一般到 4 个月左右肠道逐渐发

育完善就会消失了。那么遇到宝宝肠

胀气如何解决呢？吃奶时要抬高上半

身，让头部高于腹部，这样吞进的气

体易于排出。冲调配方奶粉时，不要

过度摇晃奶瓶，否则奶液中就会混有

更多细微的气体而被宝宝吃进。 选

择合适的奶瓶奶嘴，吃奶时将奶液

充满奶嘴，让孩子慢点吃奶，减少吞

入气体。哺乳的妈妈不要吃一些产气

多的食物。吃完奶后一定要竖着抱起

来拍嗝。如果拍嗝后宝宝还胀气的

话，可以让宝宝仰面躺在床上，多次

顺时针围绕肚脐按摩腹部。

孩子被异物卡住了怎么办

文 / 王沛

（湖南省儿童医院急诊综合一科）

1．鼓励咳嗽。引起窒息的异物

一般卡在喉咙，通常只有部分被吸

入喉腔，还有部分在声门外，这时

要鼓励宝宝大声咳嗽，有时可将异

物咳出。2．俯倾拍背。如果怀疑异

物被宝宝吸入气道，应将宝宝上身

前倾 60 度，俯卧于抢救者的臂肘上，

头部下垂，抢救者以手用力拍打宝

宝的背部，借助重力，促使异物排出。

3．压腹冲击。让宝宝站立前倾，抢

救者在其后用双手重叠拢在宝宝上

腹部，冲击性挤压，使其腹压增高，

膈肌抬高，加大胸腔压力，促使肺

内产生强大气流将异物从气管内冲

出。4．心肺复苏。如果异物去除，

阻塞缓解，但宝宝呼吸停止，应立

即进行人工呼吸和胸外心脏挤压。

小儿流行性感冒怎么治疗

文 / 罗金文

（湖南省儿童医院心胸外科）

1. 服用药物。因为流行性感冒

前期不注意的话很容易引发扁桃体

炎、肺炎等，所以如果出现流行性感

冒要在医生的指导下开抗病毒的药

物来治疗，一般西药见效会比较快，

但是西药具有易复发的特点。所以

在吃药治愈感冒后，家长还要注意

防止孩子再 次 感冒。2. 补充 睡 眠。

感冒期间体内病毒使得孩子嗜睡，

多补充睡眠和多喝水可以利于感冒

的恢复。如果孩子有鼻塞的症状时，

家长要帮助孩子通鼻后再休息，以

免引起呼吸困难或者窒息。3. 饮食

清淡。在感冒期间，小儿有可能胃口

不好。吃不下东西，此时家长就要

多煮一些清淡的食物给孩子吃，保

证孩子的营养。

宝宝俯趴好处多

文 / 罗彬

（湖南省儿童医院新生儿四科）

俯趴能够让宝宝练习抬头、转

头，锻炼宝宝的颈部、背部和四肢

的肌肉和力量，而且有利于全身肌

肉协调性的发展，使宝宝更快地学

会翻身、爬；俯趴还能够让宝宝得

到运动的机会，锻炼宝宝的体能，运

动后也更易入睡。足月出生的宝宝一

般一周大时就可练习趴着了，0-6 个

月是宝宝的俯趴的黄金期，6 个月后

也要尽量让宝宝多趴。可在宝宝精力

比较充沛时进行，如果宝宝困了、饿

了或者刚刚吃完奶，都不是锻炼的

好时机。但要注意，不满 3 个月的宝

宝不建议趴着睡觉，以免造成窒息。

宝宝刚开始俯趴的时候，一次可能只

有几秒钟，每天多次尝试，一般 3 个

月的宝宝可以趴 10 分钟以上。

三年痛失两子的 80后夫妻
这个故事要从 2009 年开始说

起——当时，小鹏夫妇的第一个

孩子幸幸（化名）出生，夫妻俩正

沉浸在新生命带来的喜悦中，可

命运却突然给了他们当头一棒。

幸幸在出生后第 24 天，突

然出现吸奶困难、阵发性抽搐，

夫妻 俩 赶紧 将 孩子 送 进 医院，

经过一系列检查，发现孩子大脑

发育异常，但除此之外，医生也

找不到发病的原因，只能对症治

疗，稳定病情。

夫妻俩将孩子带回家，精心

护理。但揪心的是，随着孩子头

围增长不断减慢，身体发育也几

乎停滞，到了 2 岁仍不能翻身，

更不会说话。

绝望的夫妻打算就这样照顾

孩子一生，可没想到，幸幸刚到

2 岁半，就突然离世。

从悲痛中缓过神后，小鹏夫

妇的第二个孩子福福（化名）于

2012 年出生。一开始挺顺利的，

却不想在出生后 22 天，福福也

出现了和幸幸类似的症状——

喂养困难、频繁抽搐以及肌张

力高。

再去医院检查时发现，福福

也是脑部异常。这一次，小鹏夫

妇意识到这个病没那么简单。于

“PLAA 基 因 突 变 可 引 起

伴 进 行 性 小 头 畸 形、 痉 挛 和

脑异常的神经 发育障碍（简称

NDMSBA）。”该院生殖中心主任

医师卢光琇介绍，这一疾病的主

要特点就是：婴儿期出现的进行

性小头畸形、痉挛和严重的全面

发育迟缓，继而引起精神发育严

重迟滞和运动功能严重受损或

缺乏。

据了解，科学家直到 1991 年

才发现并研究 PLAA 基因，2017

年报道了第一例临床病例，目前

全球仅 6 个患病家系，而小鹏夫

妇是第 7 个家系。

卢光琇表示，NDMSBA 为常

染色体隐性遗传病，也就是必须

同时携带两个致病突变才可能

发病。这就可以解释为什么小鹏

夫妇各自携带了一个杂合突变，

却依然健康，而两个孩子却出现

了如此严重的症状。

“ 如 果 小鹏夫 妇自然怀 孕，

其后代将有 25% 的概率患病。”

卢光琇说。

最终，为了避免再次生育患

儿，小鹏夫妇决定在长沙接受

试管助孕，排除 PLAA 基因突变，

生育健康的孩子。

阻碍孩子发育的基因病

是在医院做了各种遗传代谢病的

分析，但没有找出病因。

两个孩子都出现了同样的病

症，夫妻俩认为这大多与遗传

有关，他们决定找专业的医院

和医生进行咨询，希望能找出

病因，并寻找生育一个健康孩

子的可能。

2014 年 2 月，小鹏夫妇带着

福福来到长沙中信湘雅生殖与遗

传专科医院。医生仔细询问了孩

子们的症状，在排除了环境因素

之后，护士也抽取了父母与福福

的外周血，做了一系列的基因检

测。前后持续了四年，可所有的

结果都提示“未见异常”。

这些“未见异常”，让孩子们

的病因更加扑朔迷离，而期间，

福福也离世了。

2018 年 8 月，医院将小鹏夫

妇与孩子三人的保留样本同时

进行了包含人类基因组 2 万个基

因的全外显子组测序分析，这一

次，终于找到了病因——通过全

外显子组比较分析，医生在孩子

的标本中检出 PLAA 基因的两个

突变，分别遗传自小鹏夫妇二人，

小鹏夫妇各携带其中一个杂合

变异。也就是说，PLAA 基因突

变就是给小鹏夫妇带来巨大痛

苦的“真凶”。

怀孕生子
要做哪些基因检测

都说有不良孕产史的夫妇，

应当去专业的遗传咨询检测机

构进行专业的遗传生育指导。那

么，针对大多数健康来说，怀

孕生子前又有哪些基因检测必

不可少呢？

叶酸代谢能力检测
推荐指数：★★★★

在备孕期间及怀孕的前三

个月，孕妇需要补充足够的叶

酸，目的是预防胎儿神经管缺

陷。对于普通人群来说，常规

补充剂量就足够了，但如果人

体与叶酸代谢水平相关的基因

产生突变，代谢能力就会产生

差别。

孕期耳聋基因筛查
推荐指数：★★★

不少准妈妈在产检过程中

都会遇到耳聋基因筛查。通

常会选取四个基因的九个位点

进行分析，检测结果分为正常、

携带者（杂合）、突变者（纯合

突变）三类。以线粒体基因（药

物敏感性耳聋基因）为例，如

果检测结果为携带者或突变

者，意味着婴儿后天会因为使

用某些药物而致聋。

无创产前筛查
推荐指数：★★★

无创 DNA 产前筛查只需要

采取孕妇的静脉血，便可得知

胎儿的遗传信息，从而检测胎

儿是否患唐氏综合征（T21）、爱

德华综合征（T18）、帕套综合

征 (T13) 三大染色体疾病，这款

检测对高龄孕妇非常实用。

基因学专家正为小鹏夫妇进行检测。


