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在今年刚刚结束的全国两
会上，“加强罕见病用药保障”
被写入《政府工作报告》。

“渐冻人（肌萎缩侧索硬
化）（ALS）”“蝴蝶宝贝（遗传性
大疱性表皮松解症）（EB）”“瓷
娃娃（成骨不全症）（OI）”……
在这些名字的背后，都有一个
共同身份，那就是罕见病患者。

目前，我国已有超2000万
名罕见病患者，且每年新增患
者超过20万人。在我国庞大
的人口基数下，罕见病也变得
不那么罕见了。近年来，越来
越多的人关注罕见病，罕见病
药物纳入医保按下“加速键”。

艰难生存的罕见病患者

前几年，风靡全球的冰桶
挑战进入大众视野，活动的意义
是让更多人关注肌萎缩侧索硬
化（ALS）患者——“渐冻人”。
常见的罕见病还有白化病、血友
病、脆骨病、成骨不全病等。

什么是罕见病？罕见病区
别于常见疾病，世卫组织将罕见
病定义为患病人数占总人口的
0.65‰—1‰的疾病或病变，我
国将其定义为患病率小于1/50
万或新生儿发病率小于 1/
10000的疾病。截至今年2月，
全球已知的罕见病已经超过
7000种，罕见病患者超3亿名。

由于流行率低、疾病少见、
医疗信息和认知缺失等原因，
许多罕见病患者经历过无数次
看病与治疗，但通常需要几年

时间才能确诊。
每种罕见病人背后，都有

一些辛酸而曲折的故事。在患
病更多的时间里，罕见病人望
着身后的阴影，却难以窥见原
貌，不知道自己患的究竟是什
么病。他们经受着身体的疼痛
与心理的折磨，很多都是慢性
症状，无法对症下药，得不到有
效治疗，罕见病患者的生活变
得难上加难，治疗费用让很多
患者家庭“一夜返贫”。

全国政协委员、复旦大学
附属妇产科医院院长徐丛剑表
示，罕见病大多数都是遗传
病。如果是单基因遗传病，目
前利用生殖手段进行罕见病的
家族遗传阻断比较容易，但需
要社会给予更多的关注和支
持，并形成这方面的政策。

基于国家卫健委公布的
《第一批罕见病目录》中的121
种罕见病，86中罕见病在全球
有治疗药物，其中77种在中国
有治疗药物，9种罕见病面临

“境外有药，境内无药”的窘境。
“罕见病由于存在临床上

病例少、高漏诊、用药难等问
题，往往被称为‘医学的孤
儿’。”全国政协委员、广西南宁
市第四人民医院艾滋病科护士
长杜丽群表示，确诊难、没药用
是罕见病患者患病最初的两大
痛点，而罕见病药物研发成本
高、用户规模小、产量低，造成
罕见病药物定价高昂，药物上
市之后，很多罕见病患者又面
临买不起的困境。因此，杜丽
群提议，应进一步加大罕见病
医疗保障力度。

将罕见病用药纳入
医保势在必行

为什么要将昂贵的罕见药
纳入医保？

国家医保局谈判代表、福
建省医保局药械采购监管处处
长张劲妮说：“因为每一个小群
体都不应该被放弃。”

弗若斯特沙利文联合北京
病痛挑战公益基金会于2月27
日发布《2022中国罕见病行业
趋势观察报告》指出，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。罕见
病患者面临“诊断难、用药难、
保障难”的困境。不过近年来
一系列利好政策不断推进，罕
见病在诊断、用药和支付保障
等方面得到改善。

罕见病药物的重要性不言
而喻，它连接着生与死的界限，
被患者视为“救命药”。然而，
由于患者数量少、研发成本高，
许多患者需要终身服药，巨大
的医疗费用和药品价格让患者
家庭望而却步。

2021年12月，国家医保药
品目录谈判中，7种罕见病用药
被纳入国家医保目录，价格平均
降幅达65%。其中，治疗罕见
病脊髓性肌萎缩症的药物诺西
那生钠注射液在经过一个半小
时的谈判后，由70万元降至3.3
万元，降幅超过95%。值得注
意的是，这是我国首次实现高值
罕见病药品进医保，为无数患者
及家庭点燃了希望之灯，这次谈
判也被网友们称为“灵魂砍价”。

治疗罕见病难就难在，不

仅公众对罕见病了解甚少，医
务人员同样对罕见病欠缺认
知。根据中国罕见病联盟对
38634名医务工作者的调查，
有近70%的医务工作者认为自
己并不了解罕见病。

临床工作中，罕见病通常
难以确诊，大多数罕见病需要
多学科、跨专业的临床专家及
医学遗传专家协作才能精准诊
断。根据中国罕见病联盟对
20804名患者的调查，42%患
者曾被误诊，患者平均超过4
年才能得到确诊。

相关国产医药研发相对落
后，许多患者需要依靠进口药，
每年需要花费几十万元到几百
万元不等，面对“没有药”“用药
难”的困境，一般患者家庭难以
承受巨大的经济负担。

阿斯利康全球执行副总裁
王磊表示：“作为药品供给方，
企业应当加强自身研发能力和
对外合作，创新具有高临床价
值的罕见病药物，支持建设多
层次支付保障体系，助力搭建
罕见病诊疗生态圈，让创新的
罕见病药物及诊疗方案满足患
者未尽之需。”

健全多层次保障体系
减轻患者用药负担

近年来，为推进罕见病用
药，我国在罕见病领域作出了
许多努力，不断推动罕见病诊
疗服务体系建设。

记者梳理数据发现，目前
我国共上市60余种罕见病用
药，其中40余种被纳入国家医

保药品目录，涉及了近30种罕
见病种类。仅2019—2021年
三年内便有19种罕见病药品
被纳入医保范围。今年的《政
府工作报告》更是提及“加强罕
见病用药保障”，表明国家对此
越来越重视。

还应注意到，2018 年以
来，国家医保局等部门开展药
品集中带量采购，以量换价，包
括安立生坦在内的罕见病用药
已纳入药品集中带量采购范
围，并实现了从试点到全国扩
围和常态化运行，逐步将罕见
病用药在内的更多品种纳入到
药品集中带量采购，通过开展
药品集中带量采购有效降低药
品价格。

2019年2月，国家卫健委
宣布建立全国罕见病诊疗协作
网，该平台涵盖了324家医院，
通过区域协作和远程支持，提高
罕见病综合诊疗能力，构建罕见
病病例信息登记管理体系。

2020年12月，国务院关税
税则委员会发布公告，对第二
批抗癌药和罕见病药品原料、
特殊患儿所需食品等实行零关
税。这对于降低罕见病药物研
发及生产成本，推动国内罕见
病相关制药业发展，减轻患者
经济负担有着重要意义。

对于罕见病药物进医保，
不少人担心，罕见病药品单价
高，纳入医保会造成极大负
担。实际上，研究表明，由于罕
见病患者人数较少且数量稳
定，罕见病药物占我国医保基
金药物支出不足1.5%，支出占
比规模可行可控，不会挤占医
保基金过多资源。

全国政协委员、北京大学
公共卫生学院卫生政策与管理
系主任吴明表示：“应科学评估
罕见病用药对医保基金影响，
通过综合措施，推动更多包括
罕见病治疗药在内的创新药准
入，逐步提高医疗保障水平，减
轻群众用药负担。”

不过，目前被纳入医保范
围内的罕见病药品还是少数，
光靠国家医保可能不太现实。
全国政协委员、中国医院协会
副会长方来英表示，总体上看，
罕见病药物的使用量很低，可
能在某个地区无法形成规模化
的生产销售。因此，他建议国
家相关部门牵头制订政策，调
动社会、企业等多方面力量，进
一步健全多层次保障体系，统
筹设计国家医保、商业健康保
险、各种慈善基金、公益组织互
助等，以此减轻罕见病患者用
药负担，保障更多患者利益。
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““加强罕见病用药保障加强罕见病用药保障””再提速再提速

河北临城：
健康教育革命老区行

3月15日，河北省邢台

市临城县人民医院医护人

员到赵庄乡驾游村开展“健

康教育革命老区行”活动。

近年来，临城县人民

医院作为全国首批36家

创建“健康教育示范学

校”试点医疗机构之一，

主动到群众“家门口”开

展健康教育服务，让服务

“多跑腿”，群众少走路。

拟用三年时间完成覆盖

辖区内慢病患者的宣教

目标，提高群众的健康风

险防范意识。
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