
近日 ， 国家卫生健康委员
会、科技部、工信部、药监总局、中医药
管理局 5 部门联合公布《第一批罕见病目
录》。 首批目录纳入了血友病、白化病等 121
种疾病， 因冰桶挑战活动被社会公众熟知的罕
见病“渐冻人症”———肌萎缩侧索硬化也被纳入。
业内人士认为，目录的出台将提高药企对罕
见病用药的研发积极性， 加快罕见病药品
上市进程， 从而改善罕见病患者的生活
质量， 并将为罕见病药物纳入医

保提供参考依据。
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首批罕见病目录公布 纳入 121种疾病
“渐冻人症”、血友病、白化病等疾病在列；业内人士认为此举将加快罕见病

药品上市进程

首批罕见病目录如何产生？
国家卫健委有关负责人

表示 ， 该目录根据我国人口
疾病罹患情况 、 医疗技术水
平 、疾病负担和保障水平等 ，
参考国际经验 ， 由不同领域
权威专家按照一定工作程序

遴选产生。
目录广泛征求了相关部

委和行业意见并达成一致。
业内人士指出 ， 这是自

2016 年 1 月原国家卫生计生
委成立罕见病诊疗与保障专

家委员会后，经过两年多时间
的研究和酝酿后交出的首份

“答卷”。
据介绍 ， 研究提出符合

我国国情的罕见病定义和病

种范围 ， 是专家委员会的职
责之一。

此外，专家委员会还负责

组织制定罕见病防治有关技

术规范和临床路径，对罕见病
的预防 、筛查 、诊疗 、用药 、康
复及保障等工作提出建议。

专家委员会由钟南山等 3
位中国工程院院士担任顾问，
18 名专家组成，涉及罕见病诊
疗、 药学和药品供应保障、罕
见病筛查、医疗保险、新农合、
卫生经济学等领域。

目录发布与患者有何关系？
“罕见病目录认定的疾病

大多是临床需求比较急迫，疾
病负担较为严重，社会关注度
较高的疾病。 ”罕见病制药企
业负责人王晓晖指出。

由于治疗罕见病的药物

适用人群少、 市场需求少、研
发成本高，很少有制药企业进
行研发生产 ， 这些药被称为
“孤儿药”。 据王晓晖统计，首
批进入目录的 121 种罕见病

中， 目前有 40 多种已经有批
准上市的治疗药物，而其中在
国内上市的仅 20 多种。

罕见病公益组织病痛挑

战基金会、北京药伙伴罕见病
数据研究院撰文指出，目录将
加速孤儿药在国内的上市，国
内药企也将比以往更有积极

性去自主创新研发孤儿药，为
罕见病患者提供更多、 有效、
可负担的治疗手段，从而改善

罕见病患者的生活质量。
“科研机构和药物研发

企业可以有的放矢 ， 针对目
录中的疾病开展药物研发。 ”
王晓晖同时认为 ，对药监 、医
保等政府部门来说 ， 纳入目
录内的病种在优先审评审

批 、 免临床试验或有条件审
批等方面具有了依据 ， 对未
来制定和完善罕见病相关医

疗保障制度也提供了参考。

纳入目录病种有何条件？
上述国家卫健委负责人

透露，未来各部门将按照分批
制订、 动态更新的工作方式，
依据工作程序，逐步完善我国
罕见病目录。

记者注意到，就在不久前
国家卫健委公布了《罕见病目
录制订工作程序》， 提出今后
将分批遴选目录覆盖病种，对
目录进行动态更新，目录更新
时间原则上不短于 2 年。

纳入目录的病种应当同

时满足四项条件 ， 分别为国
际国内有证据表明发病率或

患病率较低 ； 对患者和家庭
危害较大 ；有明确诊断方法 ；
有治疗或干预手段 、 经济可
负担 ， 或尚无有效治疗或干
预手段 、 但已纳入国家科研
专项。

针对目录制订程序 ，文
件提出 ，国家有关部门 、省级
卫生健康行政部门 、 国家级
行业学会或协会 、 民政部注

册登记的相关民间组织 ，可
以提出增加目录病种的申

请 ， 并向国家卫健委罕见病
诊疗与保障专家委员会办公

室提供申请材料。
经 专 家 论 证 形 成 目 录

（征求意见稿 ）后 ，国家卫健
委组织征求意见 。 根据反馈
意见情况 ， 决定是否再次召
开论证会议 ， 最终确定目录
并公布。

（据《新京报》）
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“罕见病”并不罕见
走出医疗困境需多方努力

由于我国人口基数大，“罕见病”并不罕见。 2017 年 9
月 8 日，北京协和医院副院长张抒扬在第六届中国罕见病
高峰论坛上表示：按国际方法计算，中国有超过 3000 万罕
见病患者。

多数罕见病患者群体因为行动不便或特殊的发病表

现，很少会出现在公众的视野中，他们往往承受着常人难
以想象的病痛折磨和社会歧视。
目前全球已知的约 7000 种罕见病病种当中有 80%是遗传
性疾病，近 50%的受累人群是儿童，受影响人数超过 3 亿。
而数据显示，这其中仅 5%的罕见病有药可医，在这 5%当
中只有 30%的药已在中国上市，且大多昂贵，多数患者难
以承受。

“(治疗)罕见病的医生比罕见病患者更罕见。 ”中日友
好医院运动障碍与神经遗传病研究中心负责人顾卫红说。
在近 20 年与患者打交道的过程中， 她发现罕见病患者大
部分的就医经历都非常曲折。 她曾在多个公开场合展示过
一张罕见病患者就医经历模式图，这幅图从导诊、专业医
生就诊、基因检测、后续干预和注册随访等 6 个方面清晰
地反映了罕见病患者的医疗路径。 很多患者在获得明确诊
断前都要走很漫长的路，有的人甚至因为求医心切，上当
受骗，因病致贫。

顾卫红表示，现行医疗体系下巨大的地区差异使得罕
见病专家集中于几个大城市，而患者则散居各地，很难获
得精准的就医知识。 此外，国内基因检测机构参差不齐的
现状也间接导致患者难以获得明确诊断。

此前，我国已出台多项措施尝试为“孤儿药”的研发和
及早上市打开通道。 2017 年 10 月，中共中央办公厅、国务
院办公厅印发《关于深化审评审批制度改革鼓励药品医疗
器械创新的意见》中，明确了支持罕见病治疗药品医疗器
械研发，公布罕见病目录，建立罕见病患者登记制度，罕见
病治疗药品医疗器械注册申请人可提出减免临床试验的

申请，对罕见病治疗药品给予一定的数据保护期等内容。
2017 年 12 月 20 日，国家食品药品监督管理总局对外公布
了 《拓展性同情使用临床试验用药物管理办法 (征求意见
稿)》， 允许在开展临床试验的机构内使用尚未得到批准上
市的药物给急需的患者。 这被称作中国版的“同情给药制
度”。 有评论指出，“同情给药制度”的目的，就是为了跳过
药品审批的繁缛过程，以最简捷的路径为患者提供目前唯
一可能有效的治疗。 （据新华网）
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