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活动感想

刘天择

如果说什么是作为一个学生最快乐的事，那当属能够学以致用了。从学期初，我们就一直对这次实践活动充满了期待，我们都不希望上学期期末辛苦的复习仅仅只是为了那一纸成绩，对于能够去帮助他人，把学到的东西应用于实际，我们早已跃跃欲试。最为幸运的是能够得到许多老师的支持，不仅传授给了我们必需的知识，还在百忙之中抽出时间陪着我们一起去见患者，极大的缓解了我们的压力。

由于姜堰回上海的车次在下午早早就会结束，导致了我们的行程安排必须很紧凑，于是我们于5月30日早早的乘车赶赴了目的地。经过近4个小时的车程，我们终于到达了病人的家里。开门迎接我们的正是写信和我们联系的患者张先生，单从外表上看，张先生还算正常，有轻微的患病表现，即前额突出、鼻梁塌陷。

先天性外胚层发育不全征在人群中发病率很低，而且经过现在的整形外科手术，基本从外貌上很难去鉴别。我们有幸见到了张先生一家，包括他和他的父亲、妻子、女儿。张先生咨询我们的主要原因是因为其女儿的牙齿有畸形，可能也有轻微的先天性外胚层发育不全的症状，但汗腺正常。

我们调查分析了张先生的家系，其外公外婆均正常，其有2子4女，2子均患病。张先生还有一位哥哥，也患病，少年夭折。张先生的几位阿姨也有牙齿发育不良的表现，但她们的儿子正常，女儿也有牙齿的表现。由此，我们分析得出结果，张先生家族的先天性外胚层发育不全症应为X染色体隐形遗传（还有种可能为常染色体显性）。而同时，我们也感叹这种病在张先生家庭的发病率还是很高的。
我们推断，张先生的女儿很可能为携带者，由于X染色体的随机失活，导致牙齿有轻微的症状。我们告诉张先生，如果他的女儿有了孩子，男孩得病的几率为50%，女孩至多是携带者。张先生稍微安心了些，但还是想确定下能不能通过基因检测来诊断，我们很遗憾的告诉他：就目前而言，国内还没有办法确诊。之后，我们对张先生做了采访，得知他没有汗腺、牙齿，头发也比较稀疏。在征得张先生同意之后，我们对其手臂、头发进行了拍照。

总体来说，本次实践进行的非常顺利，在与张先生的交谈之中，我们感受到了一位先天病患的坚强与乐观，和作为一位父亲对女儿深切的关心。不由感叹自己身体健康实为上天的恩赐，同时作为一所名大学的学生，更应该为社会做出贡献。通过这次实践，我们收获颇丰，不仅实地进行了家系调查，把学到的知识应用了出来，同时对于先天性外胚层发育不全征这种罕见的遗传病有了更加深刻得了解，另外，我们对于学习与生活得态度更加端正了。可以说，此次实践还是非常成功的。
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