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得了罕见病是一种怎样的感受？在网络
上，有很多罕见病患者讲述着自己的经历。

“我是妥瑞氏症患者，平时在不注意时会
从喉咙里发出一些声音，身上很多部位都会
控制不住地抽动。”

“我有视网膜色素变性，抱着孩子的时
候，看得到她的眼睛，却看不到她的嘴巴。”

“我是血友病，最开始踝关节痛，后来膝
关节痛，关节肿得像西瓜，痛到喘不过气，
几天几夜睡不着。”

罕见病又称“孤儿病”，是指发病率极低
的疾病。这些病症对人体危害极大且药物难
寻，几乎没有有效的根治方法。据统计，目
前世界上有超过 7000 种罕见病，而在中国，
罕见病患者的总人数已超过2000万。长期的
病痛折磨、高昂的医疗费用，让罕见病患者
承受着巨大的经济和精神负担。

日前，国家卫健委等5部门公布了第一批
罕见病目录，纳入了 121 种罕见病。业内人士
认为，此举有望提高国内罕见病的诊疗水平，
加速罕见病治疗药物和诊断试剂的研发，为罕
见病患者提供更好的诊疗服务。

并不罕见

“一个人活着的意义，不能以生命长短作
为标准，而应该以生命的质量和厚度来衡
量。得了这个病，活着对我是一种折磨和痛
苦。我要有尊严地离开，爸爸和妈妈，你们
要坚强地、微笑着生活，不要为我难过。”

今年年初，29岁的“渐冻症”患者娄滔
留下了一份让人泪眼的遗嘱，离开了这个世
界。这名年轻的北大女博士对抗罕见病的故
事，令无数人感动之余，也让人认识到罕见
病的残酷与无情。

娄滔罹患的渐冻症，是被称为世界五大
绝症之首的肌肉萎缩性侧索硬化症。2014
年，一场席卷全球的“冰桶挑战”，曾让许多
人知道了它的存在。这是一种渐进且致命的
神经退行性疾病，患者会出现骨骼肌萎缩、
无力以至完全瘫痪。

事 实 上 ， 正 如 罕 见 病 目 录 中 的 渐 冻
症、血友病、先天性肌无力综合征、白化
病等，很多罕见病并不“罕见”。专家表
示，虽然罕见病单个病种发病率低，但种
类繁多，加上我国人口基数大，临床上的
患者数量并不少。

中国罕见病诊疗与保障专家委员会副主
任委员、北京协和医院副院长张抒扬曾表
示，目前世界上已知的罕见病种类约7000多
种，受影响人数超过 3 亿。但由于罕见病的
诊疗技术远落后于常见疾病，仅5%的患者有
药可医。这其中，大部分费用极其高昂，多
数患者难以承受。

对于罕见病患者来说，诊断是首先要面
对的难题。上海市医学会罕见病专科主委李
定国认为，罕见病一旦完成诊断，就知道有
没有路径去治疗，或者知道治疗所能达到的
极限效果。但罕见病发病率低、有关专业知
识认知有限，极易出现误诊或诊断周期长，

延误治疗。据北京病痛挑战公益基金会与香
港 浸 会 大 学 、 华 中 科 技 大 学 合 作 完 成 的

《2018 中国罕见病调研报告》 显示，接受调
查的三成医生承认不了解罕见病，医生与病
友及家属对罕见病诊治认知存在差异。

业内人士指出，此前由于对罕见病没有
明确定义，导致罕见病诊断和治疗缺乏明确
参考。随着罕见病目录的制定和发布，有助
于促进罕见病研究，并为相关法律的确定提
供依据。

攻坚提速

事实上，近年来中国对罕见病的研究始
终稳步前行。此次公布的罕见病目录，是罕
见病“攻关”的阶段性成果。

2015年底，前国家卫生计生委医政医管
局组织成立罕见病诊疗与保障专家委员会，
并在北京协和医院设立委员会办公室，依托
专家力量，组织制定有关技术规范和临床路

径，进一步加强罕见病的预防、筛查、诊
疗、用药等相关研究。而“研究提出符合我
国国情的罕见病定义和病种范围”，正是该委
员会的职责之一。

2016 年 9 月，致力于罕见病精准医学研
究的“罕见病临床队列研究项目”在北京协
和医院的牵头下获批立项。该项目汇聚了包
括北京协和医院、阜外医院、上海瑞金医
院、四川大学华西医院、北京大学第一人民
医院在内的全国20家在罕见病研究方面具有

领先地位的单位参与，我国罕见病研究的
“国家队”就此组建。

此后，项目组建立了首个国家罕见病注
册登记平台，建设基于信息学创新技术的国
家罕见病临床数据库和生物样本库，目前已
建立了 150 余种罕见病临床病例报告标准，
针对 80 余种罕见病采集临床信息超过 1.5 万
例。

与此同时，各地探索攻克罕见病的步伐
也在加速。今年 2 月，依托在相关疾病领域
综合实力较强的医疗机构，上海市确定了

“罕见病诊治中心”“儿童罕见病诊治中心”
“罕见病诊治门诊”等罕见病专科门诊。而在
2016 年，上海市曾公布了“主要罕见病名
录”，涵盖了56种罕见疾病。

专家表示，国家层面首批罕见病目录的
发布将促进相关疾病的大规模注册登记及临
床研究。这一方面为规范罕见病管理、提高
罕见病诊疗水平、维护罕见病患者健康权益
等工作提供了指导和依据；另一方面为进一
步建设科研基础设施、收集罕见病患者数
据、推动科研创新奠定了基础。

改变“少药”

除了“缺医”——定义和诊断缺失之
外，罕见病还面临着“少药”的困境。由于
罕见病发病率低，药品市场需求小，药品研
发和生产成本过高、利润极低，极少有企业
愿意研发、生产。

有业内人士分析称，我国首批认定的
121 种罕见病中，目前有 40 多种已经有批准
上市的治疗药物，但在国内上市的仅 20 多
种，临床需求还远远无法满足。

而从全球范围来看，美国在1983年颁布
《孤儿药法案》，通过税收补贴、研发支持、
优先审批等措施促进罕见病药物开发。随
后，多国陆续颁发相应法规，全球范围内孤
儿药的研究进入到飞速发展阶段。

对此，专家建议，应大力鼓励国内科研
机构和医药企业自主研发创新型治疗药物，
让更多的罕见病能够有药可医，也要鼓励引
进国外药品和发展国产仿制药，满足广大罕
见病患者紧迫的药物需求。

事实上，在罕见病目录公布的同时，国
家药监局也发布公告，明确了科学简化罕见
病药品审评审批程序的相关细节。公告提
出，对于境外已上市的罕见病药品，在不存
在人种差异的情况下，可以提交境外取得的
临床试验数据，直接申报药品上市注册申
请。同时，对于公告发布前已受理并提出减
免临床试验的上述进口药品临床试验申请，
符合 《药品注册管理办法》 及相关文件要求
的，可以直接批准进口。

业内人士指出，此举有望为罕见病药品
的审评审批节省时间，为加快罕见病用药上
市打开突破口。建议在公布罕见病目录的同
时，发布罕见病的对应药品，及时更新罕见
病用药目录，以更多的利好政策推动罕见病
药品的研发和生产。

121种疾病纳入首批罕见病名单

病有所医，让“孤儿病”不再孤单
本报记者 刘 峣

中医药是中华传统文明的精华之一。改革开
放让中医药更好地走出国门，在海外引发“中医
药热”，“国礼”针灸铜人刷屏、“拔罐印”风靡里约
奥运会、青蒿素挽救全球数百万人生命……传统
中医药的“国际范儿”越来越足。

中医药“走出去”离不开科技创新和标准
建设。在许多外国人的眼中，中医药是“神
秘”的代名词。不过，随着现代科学技术的发
展，用现代医学的分析和循证方法来认识中医
药的成分和作用已经成为可能，这也让中医药
的安全性更有保障。业内专家建议，用现代科
学技术与方法，解码传统中药的科学内涵，如
药效物质等，为国际社会认识、应用中医药提
供科学依据。

中医药最大的作用是“治未病”，而“中
医药+现代技术”也让医学从单纯的“诊断
治病”扩展为对个体整个生命过程的动态把
握。比如在福建中医药大学，有一支年轻团
队把中医和信息技术、分子生物学等学科结
合起来，研发出“中医健康管理太空舱”项
目。“太空舱”可以通过面部信息器、声音采
集器、人机对答系统、脉象采集器等设备，
采集体检者的健康状态信息。然后自动生成
一份包括个人健康信息、五运六气、生理病
理特点、疾病风险预警、中医健康状态等定
量判断在内的健康状态评估报告，同时还会
提出个性化的养生调理方案，包括提示饮食
有哪些禁忌，如何通过作息调养身体，适合

什么运动方式，平时适合听哪些音乐、喝什
么茶等。这样的形式有趣、好玩，尤其能吸
引年轻人的关注和体验，拓宽了中医药产业
的发展面。

同时，“一带一路”倡议为中医药对外交
流提供了难得机遇。目前我国已在“一带一
路”参与国家和地区建设了 17 个海外中医药
中心，中医药为“一带一路”参与国家和地
区 提 供 了 物 美 价 廉 疗 效 好 的 医 疗 产 品 和 服
务，一定程度上打破了西方药企对医疗市场

的垄断。中医医疗救治经验也有助于进一步
完善世界灾难医学体系，为降低灾难危害、
提高灾难医学的救治服务能力提供了新思路
和办法。

但与此同时，中医药“走出去”也存在
产业链多、投资周期长、抗风险能力弱的实
际 困 难 。 对 此 ， 政 府 不 妨 尝 试 设 立 中 医 药

“一带一路”专项基金，引导社会资本参与，
保障中医药“一带一路”建设可持续发展，
促进中医药的国际化进程。

中医药“国际范儿”越来越足
汪灵犀

七彩
絮语

中医药文化走进特教学校
本报电（记者高炳） 近日，陕西中医药大学邵小利青年志愿者服

务队走进咸阳市特殊教育学校，开展“关爱特殊儿童，温暖世间真
情”主题活动，为孩子们带来独具中医药文化特色的趣味活动。

据了解，特殊教育学校的孩子大部分为听障和视障，50余名志愿
者通过手机对话框和手写文字等方式，与孩子们沟通交流。志愿者将
中医药文化贯穿在趣味游戏中，用五脏的肝心脾肺肾对应五行中的木
火土金水，采用“找好朋友”的方式进行一一配对；精心制作中草药
叶片标本书签，让孩子通过实际接触标本以及愉快的游戏，学习中医
药知识。志愿者通过寓教于乐的方式传播博大精深的中医药文化，深
受孩子们喜爱。

内地首针九价HPV疫苗明日接种

据新华社电（记者李金红、王海洲） 记者从海南省卫计委获悉，
我国内地首针预防宫颈癌的九价HPV疫苗5月30日将在海南博鳌超级
医院接种。目前，第一批采购的6000支疫苗已到货约2000支。

海南博鳌超级医院执行副院长盛国平介绍，30日上午 9时，在超
级医院和睦家疫苗中心将进行首针接种。该医院计划从28日开始正式
接受预约。可接种年龄段为 16 岁至 26 岁，目前 3 针套餐价格为 5800
元。

海南省卫计委有关负责人介绍，宫颈癌是目前人类唯一一个找
到明确原因，可以通过注射疫苗、筛查和早诊早治等综合措施预防
和消灭的癌症。目前全球上市的 HPV 疫苗有二价、四价、九价三
种，“价”代表了疫苗可预防的病毒种类。获准进入中国的疫苗，
二价疫苗的推荐接种年龄为 9 岁至 25 岁的女性，四价疫苗的推荐接
种年龄为 20 岁至 45 岁的女性，九价 HPV 疫苗的推荐接种年龄为 16
到 26 岁的女性。

该负责人说，目前国内上市的二价和四价疫苗，能够防控84.5%的
宫颈癌风险，而九价疫苗可以预防92.1%的宫颈癌。疫苗通常分3次注
射给药，共6个月，才能有效。公众可以根据自身年龄和经济状况，选
择接种不同价型的HPV疫苗。至此，全球已经上市使用的所有HPV疫
苗品种在我国均有供应，能更好地满足公众对疫苗接种的不同需求，
为宫颈癌的预防提供了新的有效手段。

图为在科摩
罗昂儒昂岛拍摄
的当地居民那苏

（左）及其家人。
由广州中医药大
学等组织的“青
蒿素复方快速清
除疟疾项目”，先
后 在 科 摩 罗 实
施 ，超 过 220 万
人次参与。2014
年，科摩罗实现
疟疾零死亡。

新华社记者
吕 帅摄

上图：在山东省济南市的
“瓷娃娃罕见病关爱中心”，21
岁的赵浩洋在这里为成骨不全
症等罕见病群体开展关怀和救
助服务。

赵晓明摄 （新华社发）

左图：2 月 27 日，由罕见
病病友和残障伙伴组成的 8772
乐队在“国际罕见病日”十周
年纪念活动上演唱主题曲“呐
罕”。

新华社记者 张玉薇摄


