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罕见病药物进入医保，让罕见

病患者距离“用得起”药更近了一

步。不过，不可忽视的是，不少区域

的罕见病患者在国谈罕见病药物医

保落地上，依然可能存在着“最后一

公里”的障碍，存在“进院难”“用药

难”“报销难”的问题。

罕见病药物“进院难”。付蓉认

为，由于医院面临比如DRG收费、

考核指标药占比等，部分药物“进院

难”，这些困境在一些地区、医院还

是存在的。“应该举全社会之力包括

政府部门、学协会及医院、社会各界

共同探索相关制度保障以解决‘最

后一公里’问题。”付蓉表示，“罕见

病群体终于有药可治且医保可以支

付，我们还是应该尽最大努力让他

们能用上药，享受到医保。”作为一

名临床医生，她认为，尽管DRG、国

考对医院来说非常重要，但针对罕

见病应该有特殊保障政策，例如为

罕见病药物开辟绿色通道，不列入

国考指标、DRG 系统，医院进罕见

病药没有太大负担，让患者真正实

现罕见病药物可及，还能享受医保，

这些都是可以探索的。

“‘双通道’的执行解决了高值

药‘入院难’问题，也不会推高医院

住院费用，但患者必须自己去药房

拿药，有可能出现拿错药、药物保

管等问题。”专家称。同时，患者也

面临门诊结算与住院结算医保报

销比例的差异，可能会给患者带来

额外支出，这些细则未来可进一步

完善。

“从2018年开始，我国罕见病药

物陆续被纳入医保目录，以前能够只

有 10%的患者跑通医保报销途径已

是非常不容易，现在基本都非常便

利。”周红雨称，但对罕见病患者来

说，大多需要长期用药，除了部分核

心城市，一些地方的患者，在及时用

药和延续用药上，存在一定困难。

“一方面，这些药物普遍来说

比较贵，因此医保要求对使用这些

药品的患者必须证实有使用指征；

另一方面，目前很多医院在诊断或

管理上还存在一些困难——对患

者诊断的准确性及诊断后使用药

物的合理性，以及使用后如何监测

和管理方面还存在一定的不足。”

周红雨指出，“以重症肌无力为例，

需要做的评分监测包括患者自我

感受、客观评分、有否出现药物副

作用等，通过监测指标来评价该药

是否适合患者，或监测短期、长期

使用对患者的风险。”

周红雨表示，一些大城市、大医

院，医保政策落地得较好。以华西

医院为例，四川医保对医生和患者

非常体恤且高度配合理解，会提供

很多措施，尤其

是对异地患者，

通过网上填表

申报、邮寄药物

等措施，尽量保

证患者使用药

物的延续性，也

是可借鉴的。

罕见病药物距“用得起”更近一步
然“最后一公里”仍待推进

一年完成四大里程碑，
神经纤维瘤病患者迎来“重生”

“12月13日，我们神经纤维瘤病的患者群体非

常沸腾，很多患者热泪盈眶，当晚还有一场患教

会。”泡泡家园神经纤维瘤病关爱中心邹杨是一名

Ⅰ型神经纤维瘤病（NF1）患儿的妈妈，加入泡泡家

园已是第四个年头。她说，“虽然没有公开药物在

纳入医保目录后的价格，但至少表明国家看到了我

们，医保局也给了我们很多支持，专家的呼吁、患者

组织的努力，今天都得到了回报。”

满满的神经纤维瘤病属于基因突变。因为神

经纤维瘤病的表现多样，在跑遍了国内各大医院，

被多次误诊后，10个月大的满满最终被确诊为Ⅰ
型神经纤维瘤病。统计显示，神经纤维瘤病患者确

诊花费的时间是10个月到1.5年。在满满确诊后，

原本的三口之家，变成了单亲家庭。孩子患病后，

邹杨担起所有，遍寻疾病资料，但她在网上都搜不

到一些相关信息，只能查阅国外资料。英文的专业

词汇她根本看不懂，只能一句一句地搜索。

“有医生劝过我放弃，因为满满发病的部位在

颅内，长的地方也不是很好，风险很大，出现的问题

也很多：他右眼的视力已经没有了，脸部也出现了

变形，口腔的咀嚼、牙龈都有问题，而且随着满满年

龄的增长，肿瘤也伴随着生长，疾病的危害会越来

越大。”邹杨说，当时医生说估计满满活不过 3岁，

但孩子现在已经9岁，打破了医生对他的预判。

作为患者组织中的一员，邹杨和其他泡泡家

园的患者家属通过各类官方平台和渠道留言，表

达患者的诉求和心声；与罕见病联盟一同作调

研，配合医院做患者生存质量、经济负担的系列

调研，陈述患者的实际情况……点滴汇聚，终于

迎来了让整个神经纤维瘤病群体振奋的 2023
年。“4 月 28 日治疗Ⅰ型神经纤维瘤病的创新药

硫酸氢司美替尼胶囊在国内获批上市；9 月 1 日

正式上市销售；9 月 20 日神经纤维瘤病进入了第

二批罕见病目录，而且不分亚型；12 月 13 日，硫

酸氢司美替尼胶囊进入新版国家医保目录。一

年完成了四大里程碑，这是其他罕见病种很难在

短期内做到的。”邹杨难掩激动，“2024 年对于我

个人，对于神经纤维瘤病群体来说都将是‘重生’

的一年。以前，他们的生命在做倒数，有了药后，

他们的生命就开始做加法。”

蔻德罕见病中心数据显示，在

2023年国家医保谈判之前，共有 30
种罕见病药品通过国谈纳入医保，

共涉及 18 个罕见病病种。而今年

谈判/竞价成功的药品数量已经达

到过去几年的一半，填补了包括戈

谢病、Ⅰ型神经纤维瘤、重症肌无

力、阵发性睡眠性血红蛋白尿症

（PNH）在内的 10 个病种的用药保

障空白。

四川大学华西医院神经内科主

任医师周红雨教授在如全身型重症

肌无力等罕见病领域有着丰富的临

床经验。她表示，重症肌无力是一

种慢性，甚至需要终身治疗的疾病，

只有10%左右的患者十年之内能完

全治愈且之后不再使用药物。

病人除了对症药——溴吡斯的

明以外，以前所用的药，包括免疫抑

制剂，基本上都是超适应症用药，即

这些药物本身不是针对重症肌无

力，而是用于治疗移植排异反应或

其他风湿性免疫性疾病的传统免疫

抑制剂，因此使用过程中都需要伦

理备案。而且，长期使用免疫抑制

剂会带来一些感染、肝肾功能、血细

胞等的风险，超过 40%的患者生活

质量非常差，完全失业；接近20%的

患者治疗过程中出现严重呼吸困

难、吞咽困难等危象，需要住院治

疗；60%-70%的患者症状不能完全

控制，无法像正常人一样社交、旅

游、工作、生活。

重症肌无力的新药是靶向补体

药物如依库珠单抗，2017年在国外

获批，价格非常昂贵，进入中国以

后，价格对绝大多数重症肌无力患

者来说，也是高不可攀的。“通过本

次国家医保谈判，让依库珠单抗等

罕见病药物成功进入医保，让更多

患者获益。”周红雨称。

中华医学会血液学分会罕见病

学组阵发性睡眠性血红蛋白尿症

（PNH）协作组组长、天津医科大学总

医院副院长、血液病中心主任付蓉教

授介绍：PNH患者会发生严重溶血，

出现血红蛋白尿，导致贫血，依赖输

血，并可发生致死性血栓并发症。

在没有补体抑制剂治疗之前，

PNH 治疗是以支持和对症治疗为

主，解决不了根本问题，10 年生存

率只有 70%，远低于欧美发达国

家。去年 11 月，C5 补体抑制剂依

库珠单抗进入中国，成为中国PNH
治疗史上的里程碑事件，但因为价

格太昂贵，PNH 患者因病致贫、因

病返贫的比例很大。“去年 11 月才

上市，不到一年时间就通过了 2023
年医保谈判，可见政府和相关部门

对罕见病诊疗的重视，还有药品审

评审批、两批罕见病目录的发布、建

立罕见病诊疗协作网等举措，都在

尽力解决患者的用药保障问题。”

罕见病新药纳入新版医保目录将大大改变治疗现状

举全社会之力，打通罕见病用药“最后一公里”

2

近年来，随着国家对罕见病

的关注，不少罕见病药物被纳入《国家

基本医疗保险、工伤保险和生育保险药品目

录》。2023版医保目录近日公布，15个目录外罕见

病用药谈判成功进入医保，数量创近三年新高，罕见病

患者距离“用得起”药也更近了一步。然而，不可忽视的

是，不少区域的罕见病患者在国谈罕见病药物医保落地

上，面临药品“进院难”“用药难”“报销难”等“最后一公

里”障碍。专家认为，改善罕见病患者的生存现状不仅

是一项医学课题，也是一项重要的社会事务，需要

多方共同探讨，积极建言献策，切实提高罕见

病患者的诊疗可及性和可负担性。

■新快报记者 梁瑜
■廖木兴/图


