
党和国家高度重视罕见病的防治工作，体现了生命至上的国策，而罕见

病的发现需要经过多项综合分析后才能确诊，一定程度上提升了医务工作者

对系统疾病的认知。

———中国工程院院士、国家罕见病诊疗与保障专家委员会顾问钟南山

中国有庞大的罕见病患者群体，每个患者背后是一个负担沉重的家庭。

80%的罕见病由基因遗传引起，因为基因有种族、地域等差异，对罕见病的筛

查、预防、治疗等可以按照地区划分，而不是全国“一刀切”。

———北京医学会罕见病分会主任委员丁洁

罕见病不仅仅是一个医学问题，也是一个公共治理问题、社会民生问题。

———上海市卫生和健康发展研究中心主任金春林

观点

身处困境

罕见病又称“孤儿病”，它是一类

疾病的总称，根据中国罕见病 / 孤儿

药定义第三次多学科专家研讨会上发

布的《中国罕见病定义研究报告 2021》

给出的定义，罕见病是指新生儿发病

率小于万分之一、患病率小于万分之

一、患病人数小于 14万的疾病，符合

其中一个条件的疾病，即为罕见病。

目前，全球已知的罕见病有近 7000

种，80%以上属于遗传性疾病，其中绝大

部分为先天性疾病，常常危及生命，而罕

见病患者中约有 50%为儿童。其中 30%

的儿童患者会在 5岁内夭折，所以罕见

病患者如果没有及时获得治疗，他们的

预后将会变差甚至危及生命。

但即便是医务工作者，对罕见病认

知水平并不高。《2020中国罕见病综合

社会调研》中一份针对 38634名医务工

作者的调查显示：有 4.6％的医务工作

者从未听说过罕见病，有 60.9％的医

务工作者仅听说过罕见病对其并不了

解，同时，87.6％的医务工作者认为自

己并不了解国家关于罕见病的政策。

首都医科大学附属北京儿童医院

院长倪鑫指出，目前我国罕见病的现状

具有六个特点。政策层面，我国对罕见

病的认识和相关研究起步较晚，目前并

没有正式的立法依据；诊断层面，由于罕

见病患者人群少，诊断较为困难，不同的

医疗资源对一个疾病的诊断率来说误诊

概率相对较高；治疗方面，大部分罕见病

几乎与基因遗传相关，但总体治疗效率

很低；研发方面，罕见病治疗药物市场相

对较小，研发成本高；科研层面，基础科

研相对薄弱；社会层面，罕见病急需全

社会支持。

突出重围

目前，北京儿童医院在儿童罕见病

方面取得了一系列成就，比如组建了

罕见病诊疗中心，包括建立生物样本

库，整合临床信息并进行研究；在临床

方面，自我国《第一批罕见病目录》公

布以来，北京儿童医院收治罕见病患

儿 2万多人次，收集整理生物样本、临

床信息、基因组数据等；还组建了基因

诊断平台、转化中心、大数据中心、整

个基因遗传的相应诊断平台以及罕见

病诊疗的专家团队，包括基础医技、医

疗以及临床专家等；通过儿童用药的

重大专项，研发了罕见病药物，建立了

罕见病病房；制定了罕见病专家共识、

指南并出版专著。

放眼全国，我国初步建成了罕见

病临床研究协作体系。北京协和医院

院长张抒扬表示，通过罕见病国家注

册登记平台、国家重点实验室和国家

转化医学中心，支撑了全国范围罕见

病协作研究 500 多项，制定指南、共识

125 项，发表研究论文 465 篇，实施多

中心临床试验 28 项，临床数据库和生

物样本库构成国际最大的罕见病资源

库之一。

“通过会诊平台，患者的确诊时间

从过去的 4 年缩短到平均 4 周，花费

降低 90% ，无力承担治疗负担的患者

能够通过罕见病援助计划减免费用。

我们还与清华大学、中科院等团队跨

学科合作，研发了罕见病辅助诊断工

具。”张抒扬说道。

可以说，“十三五”期间，罕见病学

科形成了队列、机制、筛查、诊疗、康

复、管理的全生命周期和全诊疗过程

的罕见病协同创新体系。有多种不同

系统来源的罕见病，均取得了从临床

基础研究到探索新诊治方案最终改写

指南或转化创新技术产品的突破性成

果。此外，研发了多个罕见病诊疗的新

技术、新产品，比如补体靶向药物开

发，已经在多个疾病中全面铺开、快速

推进，已有药物成功上市。

“不过，我国罕见病创新治疗与欧

美仍差距巨大，上市的孤儿药种类仅

为美国的 4% ，而且平均延迟上市 10

年。”张抒扬强调。

更上一层楼

谈到未来罕见病的发展，倪鑫提出

了几点建议。首先在政策层面，希望相

关政府部门建立罕见病相关法案，完

善各种医疗保障政策，为孤儿药的研

发、注册、上市提供优先等级或其他积

极的政策；第二，加强医学教育专业教

育对于罕见病以及相关领域尤为重

要；第三，提升从业人员的能力，整合

医生资源；第四，完善技术体系，罕见

病的诊断离不开基因次序、基础实验

室和政府层面、社会层面共同提供支

撑；第五，数据库的积累和共享，做到

全国罕见病数据有效上报，同时进行

数据的清洗，共同进行分享和研发；第

六，加大罕见病的科普力度，为社会上

有效预防、减少出生缺陷、优生优育做

出贡献。

2020年下发的《中共中央 国务院关

于深化医疗保障制度改革的意见》提出了

构建多层次医疗保障体系的制度目标。据

悉，在多层次保障机制的实行过程中引发

了多方讨论，中国财政科学研究院副研究

员朱坤对此分享了几点自己的看法。

朱坤说道，应该明确多层次保障机

制的作用次序，首先是政府，其次是市

场，最后是社会。不能因为政府、市场

没有起到管理作用，就直接抛给社会，

或者三方都没有起到相应作用，让个人

承担责任。“这三个维度应该递次承担

责任”。

在医疗救助方面，为了更好地履行

托底责任，未来“十四五”期间将加大托

底责任力度，减轻罕见病患者的负担。

朱坤希望尽快推动商业保险，继续

发展商业保险，将罕见病纳入到保障范

围内。他还希望有更多社会力量在慈善

捐助方面加强对罕见病患者家庭的支

持。最后，朱坤期望未来实现个人和家

庭的自付。

“其实还有执行的问题，我们看到

有些罕见病药物已经进入医保了，但是

‘最后一公里’还存在一些问题，所以

我们觉得除中央层面发力以外，更需要

强化地方层面的执行能力。”朱坤最后

说道。

因丁思月

有多少“爱”可以温暖“孤独的病”
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