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第 18个国际罕见病日：

关注超级罕见病探索多元化保障机制

新闻NEWS

近年来，我国罕见病保障体

系建设稳步推进，社会各界对罕

见病群体的关注度持续攀升。上

海市卫生和健康发展研究中心

主任金春林在接受采访时表示，

我国在罕见病治疗领域，围绕

“病有所医”“医有所药”“药有所

保”三个关键方面，均取得了显

著成效。

具体来看，“病有所医”方

面，2018年我国发布第一批罕见
病目录（121个病种），2023年发
布第二批（86个病种），北京协和
医院牵头成立全国治疗网络，建

立患者登记系统，制定 121个罕
见病诊疗规范，成立医疗质量控

制中心，大量科研成果产出，患

者就诊难、诊断难问题得到显著

缓解。“医有所药”方面，国家药

监局加快审评审批进程，推出快

速通道，发布药品审批指导原

则，允许单臂试验审批，加快国

内外药品上市速度，推动国内罕

见病研究进展。“药有所保”也成

果斐然，医保谈判每年都有新的

罕见病药品纳入报销，浙江、江

苏等地建立 2 元钱的罕见病专
项基金，国家医保待遇清单制度

也提供了支持。

值得注意的是，现有的保障

体系仍难以覆盖罕见病，尤其是

超级罕见病患者由于基数极小，

往往面临严峻的医疗可及性问

题，其在诊断、治疗、支付等方面

的实际需求仍未得到满足，迫切

需要更完善的政策支持。近年来，

多方呼吁通过政府主导、社会共

担的方式，探索更加精准、高效的

支付路径，以缓解患者的用药负

担，改善患者的生存质量。

保障体系稳步推进
超级罕见病需求待突破

为应对挑战，我国积极行

动，罕见病保障体系建设稳步推

进，多项政策出台持续提升罕见

病药物可及性。国家先后发布两

批罕见病目录，共涵盖 207个病
种，并建立全国罕见病诊疗协作

网及患者登记系统，从而大幅缩

短患者的确诊时间。国家医保目

录持续扩容，截至 2025年 1月，
已有 90余种罕见病药物纳入医
保，覆盖近三分之二已上市的罕

见病创新药。

与此同时，我国通过在北京

天竺综合保税区设立罕见病先

行保障区、借助中国药品审评中

心“关爱计划”试点项目推动创

新药物审批等具体措施，为罕见

病药品的可及性创造了更加有

利的条件。

不过，超级罕见病患者的困

境依然严峻。全球已知 7000余
种罕见病中，超级罕见病发病率

极低，目前国内确诊人数最多不

过千人，仅占总人口的百万分之

一左右。例如，截至 2023年 12
月，我国戈谢病确诊患者仅 559
人，黏多糖贮积症 I型患者确诊
人数仅 170人。

患者基数极小导致药物研发

动力不足、定价高昂，现有医保体

系难以覆盖其治疗需求。IQVIA
艾昆纬相关调研数据显示，当前

我国对罕见病保障投入不足医保

基金药品支出的 1%，低于全球
3%-7%的平均水平。在当前医保
支出中，罕见病药品支出占医保

基金总支出的比例不足 0.4%。尽
管医保目录每年都在扩充罕见病

用药范围，但大多数超级罕见病

药物仍未获得有效保障，患者的

用药负担依然沉重。

对此，中国罕见病联盟执行

理事长李林康指出，以庞贝病为

例，全国确诊患者仅约 377人。尽
管部分特效药已在国内上市，但

因未纳入全国基本医保，患者仍

面临沉重经济负担。希望政府和

社会各界携手，加大资源投入，健

全保障体系，让这群极少数的患

者得到应有的关注与支持。

金春林认为，罕见病保障需回

归医保的“风险共担”本质：即便无

法全额报销，也应承担部分费用，

体现社会对困境群体的责任。

地方先行探索多元模式
国家专项基金呼之欲出

在地方层面，近年来江苏、

山东、浙江等地先行先试，探索

出了创新、可持续的超级罕见病

保障机制，通过“实行省级统筹、

单独筹资的专项基金”模式，建

立由政府主导、市场主体和社会

慈善组织等参与的多渠道筹资

机制，以保障尚未纳入国家医保

目录的超级罕见病用药。

金春林介绍，江苏自 2021年
7月起，将戈谢病、庞贝病、法布
雷病等超级罕见病纳入医疗报

销范围，符合条件的患者最高可

享受 90%的报销比例；2023 年
初，江苏省通过《江苏省医疗保

障条例》，实现罕见病用药保障

资金的省级统筹与单独设立，建

立多渠道投入机制。

浙江则早在 2019 年就将罕
见病保障政策升级至 2.0 版，建
立浙江罕见病专项基金，按每人

每年 2 元标准从统筹基金和大
病保险基金中划拨资金，实施年

度费用封顶 10万元制度，医保
报销 80%，还引入商业保险、慈善
救助等多元化支付渠道，极大减

轻了患者负担，为全国提供了可

借鉴的经验。

国家层面，设立罕见病专项

基金的呼声日益高涨。金春林

称，专项基金可整合政府拨款、

社会捐赠、彩票分成等多元筹资

渠道，形成稳定资金池，系统性

解决治疗、生活保障等全链条问

题。另外，专项基金还能推动产

业发展：“中国患者基数大、研发

成本低，若配套资金支持，有望

吸引全球药企布局管线研究，助

推生物医药产业升级。”

“近年来，我国在罕见病医

疗保障方面已经取得了巨大的

突破。目前已有 56种罕见病药
物纳入国家医保目录，覆盖了近

三分之二已上市的创新罕见病

药物。”IQVIA艾昆纬大中华区
卫生经济与真实世界洞察负责

人刘君表示，在此背景下，设立

国家罕见病用药保障专项基金

这一由政府主导、市场主体和社

会慈善组织等参与的“多方共

付”模式，将成为我国罕见病诊

疗与保障体系的重要补充。

丙类目录衔接多重保障
创新支付机制亟待落地

另一方面，医保丙类目录备

受期待。1月 17日，国家医保局
在“保障人民健康 赋能经济发

展”主题新闻发布会上宣布，2025
年内将推出首版医保丙类目录，

旨在通过商业保险为高价创新

药提供支付路径。通过丙类目

录，罕见病在城市惠民保等商业

健康险中的保障范围、支付上

限、报销比例及既往症限制将得

到规范，支付标准将得到细化，

使商业健康险对罕见病的保障

更加稳定、可持续。

金春林分析称，丙类目录可

填补基本医保的空白，尤其对

CAR-T疗法（即嵌合抗原受体
T 细胞免疫疗法）、单臂试验
（Single-Arm Trial）药物等疗效
尚需验证的高值药品，提供“先

行先试”空间。但他同时表示，丙

类目录侧重产业支持，需与专项

基金形成互补：“专项基金关注

患者整体生态，丙类目录则聚焦

药品可及，二者协同方能构建可

持续保障网。”

针对诊断难题，北京协和医

院近期发布了国内首款罕见病

大模型，有望提升诊断效率。金

春林认为，该技术对病例较多的

病种效果显著，但超级罕见病仍

需结合临床经验验证。“对可筛

查的遗传性罕见病，应在成本可

控前提下推广产前诊断，从源头

降低发病率。”他补充道。

罕见病保障不仅是医疗问

题，更是社会公平的试金石。金

春林呼吁，需从“健康优先”理念

出发，明确基本医保的兜底责

任，同时拓展商业保险、慈善救

助等渠道。

随着政策持续优化与社会

共识深化，我国罕见病诊疗与保

障体系正迈向多层次、可持续的

新阶段。期待未来政府、市场与

社会能形成合力，让每一位超级

罕见病患者都能在困境中看见

希望之光。 渊据新华网冤

“我们想帮助更多离散家庭

团聚。”这是华中科技大学台生、

“AI宝贝”志愿服务队志愿者颜旭
辉的新学期目标之一。颜旭辉所

在的“AI宝贝”志愿服务队现有队
员 60余名，来自华中科技大学、
武汉大学、西南交通大学等高校，

其中有台湾志愿者 3人。
华中科技大学博士研究生

盛建中是服务队创始人。2020
年，盛建中看到一则寻亲信息，

但是照片因年代久远而模糊，他

便结合所学，招募志同道合的大

学生，耗时半年研发出“AI宝贝”
图像修复系统。该系统可通过全

局修复、人脸增强、超分辨率重

建，把模糊图片修复清晰，增加

寻亲成功率。

迄今，服务队已帮助 1000余
人修复图像，其中 19人寻亲成
功，包括一名台湾青年梁晋玮。

梁晋玮来自台湾新北市，其外祖

父梁儒大祖籍湖北省黄石市阳

新县，曾于 1988年回乡探亲。梁
儒大去世后，两岸亲属便失去联

络。2018年，梁晋玮来到武汉求

学，趁机寻找在阳新的亲人。

根据线索，湖北省台办等部门

多方联络，在阳新县下梁湾族谱上

找到梁儒大的名字，并拿到梁儒大

早年与侄儿们的合影照片，可惜已

模糊难辨。后来，“AI宝贝”志愿服
务队免费帮忙修复了照片。经对

比，确认系同一人。去年 5月，梁晋
玮与阳新亲属成功认亲。

梁晋玮与亲人相拥而泣的

一幕，让颜旭辉感慨不已。颜旭

辉的母亲在台湾从事老年人看

护工作，会接触当年从大陆到台

湾的老人。“他们当中，有人如愿

寻得在大陆的亲属，有人带着遗

憾去世。”颜旭辉说。

加入志愿服务队近一年来，

颜旭辉重点负责对接寻亲家庭、

收集寻亲信息。他时常向台湾亲

戚、朋友介绍 AI寻亲，其母亲也
帮着宣传。颜旭辉表示，下一步

计划与台湾公益服务组织对接，

让更多人知道并利用 AI寻亲。
“选择成为志愿者，是想让

更多台湾人像我一样，找到自己

的根。”在服务队负责设计工作

的 20岁台生张绍琳说。张绍琳
的爷爷祖籍武汉，两岸恢复往来

后，凭借照片、地址和族谱，重新

寻回亲人。至今，两岸亲人仍保

持密切走动。

近期，服务队技术组成员、22
岁台生陈虹秀正忙于开发与优

化人脸变老技术算法。陈虹秀表

示，即使寻亲无果，也可让寻亲

者见到亲人不同阶段的可能样

貌，在一定程度上弥补情感缺

失，缓解思念之苦。

渊据叶人民日报海外版曳冤

两岸青年携手推动 AI寻亲：

野我们想帮助更多离散家庭团聚冶

今年 2月 28 日是第 18个国际罕见病日袁主题为野More than you can imagine冶渊不止罕见冤袁
旨在呼吁社会关注罕见病群体的多样性与潜力遥 随着罕见病日的到来袁罕见病话题再度

成为焦点袁尤其是超级罕见病渊在罕见病中患病率或发病率极低的一类疾病冤患者的保障问题引发
广泛讨论遥


