
近日，江苏省人民医院在南京举办罕见病大型义诊活动

“如果能维持住我现在
的状况， 对于未来，

我觉得我还能做好多事情。 ”这
是波波最近的期待。 作为一名脊
髓性肌萎缩症（SMA）Ⅲ型患者 ，
从确诊后没有药， 到用不起药，
再到用上药，波波等了 17 年。

今年 3 月 1 日落地实施的
新版国家医保目录新增了 7 款
罕见病用药，其中包括治疗脊髓
性肌萎缩症的利司扑兰口服溶
液用散。

同样看到希望的还有杨毛
毛。 她是一位多发性硬化患者，
同时也是专注罕见病领域的公
益机构病痛挑战基金会的脱髓
鞘 （包括多发性硬化 、视神经脊
髓炎等罕见病）项目负责人。 看
到用于治疗多发性硬化等罕见
病的富马酸二甲酯肠溶胶囊、奥
法妥木单抗注射液以及伊奈利
珠单抗注射等药物首次纳入国
家医保目录，她第一时间和病友
们分享了好消息。

从确诊为罕见病患者 ，到对
抗罕见病，再到帮助更多病友一
起对抗罕见病，他们要携手一起
蹚过罕见病的“河”。

确诊时间从 4 年到 4 周

从开始求医，到第一次听到
“脊髓性肌萎缩症（SMA）”，波波
和家人用了 11 年。

很长一段时间里，波波都把
摔跤看成常态，“只知道自己有
病，但不觉得比别人差”。 初二那
年，波波的症状突然加重，腿部
愈发无力，从家到学校的 200 多
米都需要别人搀扶，后来连站着
都费劲儿， 他的家里人意识到

“可能是个大事”。
在北京协和医院，经过肌电

图等检查结果，波波被确诊为脊
髓性肌萎缩症（SMA）Ⅲ型患者，
这是一个“很多医生当时连名字
都没听说过”的罕见病。

波波的经历在罕见病患者中
并不罕见。 即便在医疗资源相对
发达的一线城市， 这种情况也会
发生。家在北京，也在北京上大学
的杨毛毛是 2014 年 3 月确诊为
多发性硬化患者。前一年，杨毛毛
开始出现浑身无力、走不了直线、
写字串行的症状。 校医两次给出
了相似的答案：“非常典型的亚健
康，早点睡觉，少玩手机。 ”

确诊那次， 她躺在急诊的病
床上，经过核磁检查和医生会诊，
她不断听到“这孩子是‘没事’，这
就是典型的‘麦当劳’”的表述。后
来她才知道，“没事”就是“多发性
硬化”英文缩写“MS”的谐音，“麦
当劳” 是指国际通用的多发性硬
化McDonald诊断标准。

“如果把人的神经比作电
线，这个病可以看作是电线的外
皮脱落了。 ”毛毛想到了高中生
物知识，立刻意识到自己得了一
种中枢神经系统炎性脱髓鞘性

疾病，体内免疫细胞会错误攻击
自身中枢神经组织，主要损害脊
髓、大脑以及视神经，导致多种
神经功能障碍。

北京医院神经内科主任医
师殷剑介绍，“多发”主要指空间
上的病变部位多发，时间上的多
次复发，需要医生通过核磁影像
等检查，尽早完成诊断。

“这对医生的要求特别高。 ”
根据殷剑的临床经验，一名医生
至少需要 50 多例的实际病例的
实操，50-80 小时的系统学习，才
可能较好地掌握诊断多发性硬
化的能力。 在殷剑看来，建立一
支成熟的罕见病诊疗团队的成
本主要是医生的培养，“对人的
培养是最花钱、最花时间的”，这
也是造成“比罕见病更罕见的是
罕见病医生”的原因之一。

随着社会对罕见病关注度
的提高，罕见病诊疗协作网络逐
步建立，多学科联合（MDT）门诊
开设。 根据病痛挑战基金会和沙
利文咨询联合发布的《2023 中国
罕见病行业趋势观察报告》（以
下简称《报告》），通过全国罕见
病诊疗协作网，罕见病患者平均
确诊时间从 4 年缩短到 4 周。

“但这里有一个前提，是在
医疗资源相对比较集中的大城
市。 ”北京病痛挑战基金会信息
研究总监郭晋川指出，在很多二
三线城市或者更小的地方，患者
确诊可能还是比较困难，患者异
地就医情况普遍。

“异地就医适合于罕见病。 ”
殷剑认为，上级医院有责任也有
必要培训基层医生识别罕见病
的能力，介绍可转诊的平台，“但
不能指望罕见病在所有的基层
和县级医院推开，这在成本上几
乎是无法完成的。 ”

殷剑建议，与其关注就医机
会，不如关注如何打通全国的就
诊系统和医保系统。 由于各地医
保在统筹层次、报销标准、物价
项目等方面存在差异，异地就医
报销复杂、比例低，一直是罕见
病患者的一大顾虑。 他建议，“必
要时，应在政策上给予罕见病患
者一定倾斜和提供双向转诊的
便利”， 这样既有利于缩短诊断

周期，也便于患者在当地开药。

从“无药可用”到“有药可选”

《报告》显示，目前全球有
7000 种已知罕见病， 只有 5%的
罕见病有有效治疗方案，10%的
罕见病在美国 FDA 有注册药物，
大量罕见病在国内和国际上仍
然面临无药可医的状况。

“确诊了，但是没有办法治，
对患者来讲，其实是更绝望的一
种情形。 ”郭晋川指出，国家和地
方都做了大量的探索，一起推动
解决罕见病患者用药可及的问
题。 像波波一样的脊髓性肌萎缩
症患者对这种绝望深有体会，好
在他们等来了越来越多的希望。

初二那年确诊时，波波被医
生告知“没有能治的药”。 很长一
段时间里全家人都在刻意回避
这个话题。 直到 2019 年，他第一
次觉得“药在向自己走近”。 那一
年，诺西那生钠注射液在中国获
批上市，成为中国首个能治疗该
病的药物， 近 70 万元/针的“天
价” 距离波波用上药依旧遥远。
在 2021 年国家医保谈判“灵魂
砍价”后，医保支付降价至 3.3 万
元/针的价格让波波“激动到词
穷”，“想到的只有感谢”。 从 2022
年 6 月 16 日第一次用药至今，
波波已经完成了 5 针注射，翻身
功能有了改善。

而 3月 1日落地实施的 2022
版国家医保药品目录又新增了第
二款 SMA 治疗用药———利司扑
兰口服溶液用散，业界认为 SMA
开启了“口服”治疗新时代。

“你们给这些患儿让 10 块
钱，可能他们就可以多喝几瓶牛
奶，多吃几个鸡蛋。 ”这是当时
SMA 治疗用药医保谈判现场让
人印象深刻的一句话。 经过 5 次
报价， 这款药物最终以 3780 元/
支的价格正式纳入国家医保。 据
报道，湖南一个已经用上该药的
患者，医保报销后实际自付 1512
元。 SMA 患者不仅“有药可用”，
而且“有药可选”， 还节省了住
院、往返交通等经济成本。

在“保基本”大背景下，医保
目前覆盖了 70%左右的罕见病

药品数量。多位相关人士在接受
记者采访时都提到， 五部门
2018 年联合发布的《第一批罕
见病目录》是罕见病领域巨大变
化的一道分水岭。“在这之前，我
们要解决的是有无药品，进不进
医保的问题，现在就可以解决功
能好坏和适应性的问题。 ”在殷
剑看来，有药可用、有药可选，才
能更好帮助患者，相关学科才能
发展下去。

从一个人到一群人

每年 2 月，杨毛毛和波波都
格外忙碌。 两人朋友圈几乎每天
都有至少 3 条有关“国际罕见病
日”的活动内容，他们想让更多
人治疗罕见病。

确诊后，很多罕见病患者都
会面临一个问题：如何更好地融
入社会。 波波进入高中后，四肢
机能逐渐退化，于是选择辍学在
家。 之后的近 10 年里，他没出过
远门，一方面是担心行动上的不
便，另一方面是心情低落，“觉得
坐轮椅丢人”。

2017 年在哥哥的鼓励和帮
助下，他鼓起勇气去上海参加了
美儿 SMA 关爱中心举办的第一
次线下病友交流会，认识了很多
病友，相似但又各不相同的经历
让他找到归属感，“突然有种豁
然开朗的感觉”。 第二年，波波便
决定以志愿者的身份加入其中，
“我突然发现我能帮到别人，我
的人生就很有价值”。

确诊后的杨毛毛也在罕见
病群体中找到自己新的方向。
2014 年结束治疗后，她选择休学
一年，其间加入了多发性硬化病
友群。 2014 年 7 月，她报名参加
了瓷娃娃罕见病关爱中心举办
的第三届 I CAN 协力营， 认识
了很多罕见病病友，抱着“想要
为罕见病群体做一点事情”的初
衷开始了公益之路。 2018 年年
初，首个多发性硬化用药纳入国
家医保目录之后，很多病友在购
药报销的最后一公里都遇到了
一些障碍。 与此同时，病痛挑战
基金会脱髓鞘项目组成立，她成
为这个项目的负责人。

罕见病患者组织逐渐成为
帮助实现病有所医、医有所药的
重要力量。《中国罕见病综合报
告（2021）》显示，国内存在的名称
固定、活动规律的罕见病患者组
织已有 130 家；52 家患者组织已
在各地民政部门注册。

患者组织的发展也离不开
社会各方支持，尤其是医生的指
导。 2014 年 5 月，杨毛毛第一次
参加多发性硬化病友聚会活动
时认识了许贤豪医生，他当时是
北京医院神经内科主任医师。 这
位神经免疫学领域的先驱一直
是杨毛毛公益之路的支持者，对
于杨毛毛发起的罕见病活动都
很愿意参加。

在殷剑的记忆里，早在 1996
年刚入师门时，导师许贤豪就开
始思考公益事业的建设，尤其是
与病患的交流和联系。 1997 年，
他带着学生开通了一条“800 热
线”，把电话号码印在小卡片上，
发给每位到门诊就医的病患，以
便回答他们关于用药、 门诊，甚
至是心理建设的问题。

但受限于技术条件，这条用
了 10 多年的热线没有达到团队
预期的传播效果。 作为中国最早
一批提出罕见病领域需要有公
益组织参加的临床大夫，他意识
到，光凭临床医生和医院的力量
不可能改变整个现状。“如果没
有罕见病病友协会和公益组织
协会的参与，是无法扩大社会共
识的。 ”殷剑记得许贤豪曾对他
们说过的话。

去年 12 月 23 日， 杨毛毛通
过殷剑得知了许贤豪离世的消
息。 今年春节后，杨毛毛回北京
医院复诊，路过最后一次见到许
贤豪的走廊，回忆起他曾给过的
帮助和鼓励。“现在不仅仅是自
己在做，也是带着他没有做完的
事情一起去做。 ”杨毛毛说。

前不久，殷剑参加了“2023年
脱髓鞘病友新春茶话会”，这让他
想起了 10 年前导师许贤豪第一
次带着他们去参加病友组织的
活动。“我们把他想做的这些事
情，他教我们的这些事情，真真
实实地做下去， 可能是对他最好
的纪念。 ” （据《中国青年报》）
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从一个人到一群人
一起蹚过罕见病这条“河”
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