
MEDICAL SCIENCE NEWS

国内统一连续出版物号 | CN11-0289

2024年 3月 1日

主管：中国科学院
主办：中国科学报社
出版：中国科学报社

第 420 期 本期 12版

今年 2 月 29 日是第十七个国际罕见病日，今

年的主题是“关注罕见、点亮生命之光，弱有所扶、

践行人民至上”。

世界卫生组织将罕见病定义为患病人数占总

人口 0.065%到 0.1%之间的疾病或病变。诊断难、用

药难、药价高，是罕见病患者面临的“三道坎”。全球

最大的罕见病数据库（Orphanet）显示，目前全球已

知罕见病种类超过 7000种。其中，出生或儿童期发

病的罕见病占比 50%~70%。

目前，罕见病筛查的常见方法包括新生儿代谢

筛查、遗传咨询和靶向筛查等。新生儿代谢筛查是

在新生儿产出后进行血液及尿液检测。这种方法可

以对苯丙酮尿症、先天性甲状腺功能低下、甲基丙

二酸血症等常见遗传代谢性疾病进行早期诊断，以

早期治疗干预，改善预后。对于有罕见病家族史的

家庭，在计划怀孕前或孕期，可以通过遗传检测评

估罕见病遗传风险。靶向筛查则是面向特定人群，

有针对性地进行相应的酶活性检测，进而实现早期

诊断。

近 10 年，全球有关罕见病的临床前和临床

开发阶段的药物数量不断增加。数据显示，从

2012 年至 2022 年，全球研发中的罕见病药物从

682 个增加至 5215 个，年增长率为 24%。我国研

发中的罕见病药物也从 62 个增加至 840 个，年增

长率为 34%。

但是，对于部分区域的罕见病患者而言，纳入

医保目录的罕见病药物依然存在“最后一公里”的

障碍。为此，本期编辑部采访了多位专家，请他们分

析其中存在的痛点、难点问题，期望能为罕见病患

者带来更多福音。 （详见 4~5版）
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金昌晓：
成就不平凡扬帆再起航06

北医三院连续第 5年保

持 A++的上佳成绩，位列全

国大型综合医院第 8位。但

金昌晓并未对此予以过多回

应，他多次表示，“‘国考’激

励我们与自己比较，一年要

比一年做得更好！”

王亮：革命性疗法CAR T
让更多淋巴瘤患者获益07

近年来，以嵌合抗原受

体 T 细胞（CAR T）治疗为

代表的细胞免疫疗法在血液

肿瘤领域取得巨大进步，显

著改变了血液肿瘤的治疗模

式，并有多款产品获批应用

于临床。

编者按编者按

本报讯 近日，国家卫生健康

委、国家中医药局、国家疾控局

联合印发《关于进一步加强新时

代卫生健康文化建设的意见》。

《意见》指出，要坚持以人民为中

心的发展思想，推动卫生健康文

化进入新境界、卫生健康事业取

得新进展、人民健康福祉提高到

新水平，为建设健康中国提供坚

强思想保证、强大精神力量和有

利文化条件。

《意见》指出，人民健康是中

国式现代化的应有之义，卫生健

康文化是中国特色社会主义文

化的重要组成部分。在奋进中国

式现代化新征程中，要进一步加

强新时代卫生健康文化建设，更

好地增进全体人民健康福祉。

《意见》提出，要在坚持党的

领导、坚持人民至上、坚持守正

创新、坚持交流互鉴工作原则的

基础上，实现 4 个工作目标，即：

卫生健康系统学习贯彻习近平

文化思想不断引向深入，思想自觉和文化自信更

加增强，卫生健康领域意识形态向上向好态势更

加巩固；卫生健康文化的研究阐释、宣传普及、保

护传承、创新发展、传播交流等进一步协同推进，

具有中国特色、中国风格的卫生健康文化产品更

加丰富，卫生健康文化产业更加发展；卫生健康文

化服务内容和手段更加全面，服务质量显著提升，

管理运行和保障机制进一步完善，人民群众卫生

健康文化需求得到更好满足；中外卫生健康文化

交流对话更加深入，中国卫生健康文化的国际影

响力进一步提升，推动构建人类卫生健康共同体

的人文基础更加坚实。 （苏璞）

为爱呐“ ”罕

这些研究工作无疑极大

地推进了帕金森病领域的研

究。展望未来，我们期待在帕

金森病领域取得更多突破性

进展。同时，也希望社会各界

能够更加关注帕金森病，共

同为患者的福祉而努力。

汪锡金：2023年帕金森病
研究进展让未来可期08


