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更令人感动的，是小细
节里的大关爱。

一些医院将罕见病门诊
设在一楼，只为让行动不便
的患者“少走一步路”；罕见
病病房实行“首诊负责制”，
医生对患者终身随访；多位
专家带伤参会、坚持义诊，只
因“患者需要我们”……

“我们不仅仅是在搭建
一套体系、完善一套流程，
更是为每一个曾经隐形的
生命，拂去尘埃，点亮归
途。”张抒扬说。

尽管我国罕见病防治
保障体系已取得显著进展，
但仍有诸多挑战亟待破解。

比如，基层地区对罕见

病知晓率有限，“诊断难”
仍是拦在患者面前的一道
坎；创新药物研发成本高、
适用患者少，高昂药价与患
者“用药渴望”之间如何对
接；从审评审批到市场准
入，政策链条堵点如何更快
疏通……

（据新华社）

据了解，罕见病具有“病
种多、发病率低、诊疗难”的
特点。目前，全球已知罕见
病超过7000种，其中80%属
于遗传性疾病，涉及基因缺
陷、蛋白功能异常等复杂病
理机制。在中国，由于人口
基数庞大，罕见病患者总数
已突破2000万。

曾几何时，阵发性睡眠
性血红蛋白尿症（PNH）的血
管内溶血、非典型溶血尿毒
综合征（aHUS）的肾脏损伤、
全身性重症肌无力（gMG）引
发的言语不清、吞咽障碍乃
至呼吸衰竭，以及视神经脊
髓炎谱系疾病（NMOSD）的
高复发与高致残风险，都是
临床诊疗中的难题。不过，
随着诊断技术规范化与多学
科协作深化，这类疾病的诊
疗已从传统的支持治疗迈入
精准靶向治疗的新阶段。

据介绍，上述罕见病多与
补体系统有关。补体系统是
人体先天免疫的核心组成部
分，它一方面在免疫监视与组
织稳态中扮演着关键角色，助
力机体清除病原体与受损细
胞，为健康筑牢防线；另一方
面，一旦补体系统出现缺陷、
功能障碍或过度活化，又会成
为多种炎性或自身免疫性疾
病的驱动因素，诱发罕见病。
这类罕见病的危害具有显著
共性：其一，起病隐匿且临床
表现复杂，基层医疗机构认
知不足，导致漏诊、误诊率较
高，许多患者需经历漫长的
诊断过程；其二，病情进展迅
猛且凶险，可累及血液、肾

脏、神经等多个器官系统，严
重影响患者生命质量与生存
期，给患者家庭带来沉重的
身心压力与经济负担。

在治疗层面，补体抑制
剂等治疗手段的突破，为患
者带来了临床获益。在诊断
层面，《阵发性睡眠性血红蛋
白尿症诊断与治疗中国指
南》明确了筛查PNH克隆的
指征，让更多被误诊的PNH
患者能及时被诊断出来。此
外，国内首个专注于补体相
关疾病诊疗研究的专业平台
——补体学院，整合了肾脏
病学、血液学、神经学等多学
科力量，推动补体系统研究与
临床应用深度融合，为补体相
关疾病的早期诊断与精准治
疗开辟了新路径。

阿斯利康中国副总裁、
罕见病事业部负责人胡轶
清表示，从产业实践来看，
支付端瓶颈仍是亟待突破
的核心难题。“罕见病治疗
的创新性、患者群体的有限
性以及高研发与生产成本，
决定了其需要单独的定价
与支付逻辑。”胡轶清建议，
应构建适配罕见病特点的
创新支付体系，设立国家级
罕见病专项基金，通过专项
基金精准覆盖罕见病创新药
的支付缺口；同时，鼓励地方
探索多层次保障，支持有条
件的地方政府建立省级罕见
病补贴基金，联动惠民保、慈
善基金、民政救助等多方力
量，形成“国家医保+地方专
项+社会补充”的多层次保障
网络。 （经济参考报）

罕见病患儿桐桐画下这幅画罕见病患儿桐桐画下这幅画，，向大家说向大家说：：
我不怕我不怕。。 （（中国罕见病联盟供图中国罕见病联盟供图））

↑

罕见病患者总数超2000万

部分治疗手段获突破性进展

这是一场关乎生命与希望的对话，一次科学与温情的交融。
9月20日至21日，2025年中国罕见病大会在京举行。大会

传递的数据温暖且令人振奋：目前全国罕见病诊疗协作网医院
达419家，罕见病直报系统现有626家医院参加登记，罕见病目
录扩展至207种病种，已有约100种罕见病用药被纳入国家医保
药品目录。

医者与患者、科研人员与药企代表……这不仅仅是一场探
讨罕见病诊疗与关爱的会议，更如同一束光，穿透“罕见”的迷
雾。国家正以制度之善、科技之新、人文之暖守护“罕见病群
体”。

最新数据显示，国家医
保药品目录内罕见病用药
覆盖42个罕见疾病种类。
2024年医保基金为协议期
内罕见病药品支付 86 亿
元，约占协议期药品总支付
的7.7％。

“医保基金坚持‘尽力
而为、量力而行’，但罕见病
用药保障不能仅靠基本医
保。”国家医保局医药服务
管理司司长黄心宇说，我国
正构建基本医保、大病保
险、医疗救助三重保障体
系，并积极探索商业健康保
险、社会慈善等多元保障路
径。

从药物研发、快速审
评、纳入医保，到“双通道”
供药机制、门诊慢特病保障
……一张更加立体、温暖的
罕见病保障网越织越密。

从“无药可医”到“有药
可治”，背后是无数科研人
员、临床工作者执着追求、
甘坐“冷板凳”的坚守。

北京协和医院院长、中
华医学会罕见病分会主任
委员张抒扬分享了这样一
个案例：几十年前，一位19
岁的家族性高胆固醇血症
患者，因无药可治在手术中
不幸离世。目前相关药物
不仅研发上市，还纳入医
保，可用于多种血脂异常患
者。

“一个罕见病的突破，
受益的往往是整个大病群
体。”张抒扬说，罕见病诊疗
看似是“小众需求”，实则是
衡量医疗进步、社会文明的
重要标尺，既守护了个体的
生命尊严，也推动着医学、
社会向更精准、更公平的方

向发展。
中国罕见病综合云服

务平台专注于罕见病诊疗
智能应用开发，构建罕见
病诊疗与保障地图；北京
协和医院与中国科学院自
动化研究所共同研发的

“协和·太初”罕见病大模
型，整合超13万病例数据
与多模态知识，有望实现
从筛查、诊断到决策的全
链条支持……前沿科技正
深入诊疗的“无人区”，为罕
见病患者搭建更多“希望的
阶梯”。

“罕见病不仅是一个医
学难题，更是一个社会命
题。”中国罕见病联盟执行理
事长李林康说，我们将持续
推动多方协作、跨界融合，让
科技之光照亮“罕见”的角
落，为更多生命保驾护航。

今年5月，第78届世界
卫生大会通过关于罕见病
的决议。这份决议背后，离
不开中国的大力推动。

据了解，我国已牵头建
立覆盖11.5亿人口的罕见
病直报系统，登记病例164
万例；建成包含253个研究
队列、9万余个病例的国家

罕见病注册系统，为临床研
究和新药试验提供重要基
础。

大道不孤，大爱无疆。
我国多部门携手社会各界
关爱罕见病患者，不断探索
防治诊疗工作的“中国方
案”。

国务院办公厅发文提

出加快罕见病用药品医疗
器械审评审批，国家自然
科学基金委为罕见病设立
专项，科技部批准建设疑
难重症及罕见病国家重点
实验室，国家卫生健康委
组织对《第二批罕见病目
录》中的86个病种分别制
定诊疗指南……

约100种罕见病用药进医保药进医保
生命与希望在集结生命与希望在集结


