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罕见病患者就诊、用药依
然存在诸多障碍。《2023 年中
国罕见病行业趋势观察报告》

显示，由于罕见病发病率
极低，病种繁多且病状

复杂，大多医务人
员缺乏罕见病相关
的医学知识和诊断

能力，导致罕
见 病 难 以 确
诊。加之区域
医疗资源分配
不均，罕见病
患者异地就医
现 象 非 常 普
遍。以中山一
院为例，就诊
的罕见病患者
有半数以上来

自广州市外、广东
省外。

医学界正通过联盟、共建等
形式打破这一不平衡。华南重症
肌无力联盟发起人之一、中山一
院胸外科程超教授介绍，该联盟
首期有来自广东、广西和海南三
省的41家单位加入。联盟的成
立能够使华南地区神经内科和胸
外科医生更加紧密地配合，增进
学科间交流，进一步推进重症肌
无力的规范化诊疗，多学科参与
疑难危重症病例救治，多区域联
合开展高质量临床研究。

《2023年中国罕见病行业趋
势观察报告》还指出，因药品采
购数量总数限制、药占比和医保
总额控制等问题，采购花费较高
但临床需求小的罕见病药品，给
医院药事管理带来较大的挑战，
这就导致进入医保目录的药品无
法在医院购买，成为罕见病药物
的“最后一公里”难题。

记者在采访中了解到，医保
部门、医院、企业、社会正积极采
取措施破解这一难题。以中山一
院为例，对于没有列入到医院常备
药品的罕见病药物，一旦患者有需
求，由临床医生提出申请，医院通
过“绿色通道”临时采购途径，让患
者能用上药并享受医保报销。广
州也有医院与医药公司合作，建立

“空中药房”，弥补医院没有引进罕
见病治疗药物的不足。医生开了
方之后，上传到“空中药房”，药师
进行审方，患者在互联网付费完成
后，即可安排配送。

有业内人士指出，考虑到罕
见病的特殊性，目前也不是每一
个罕见病用药都能做到令人满
意。对于罕见病的药物保障，不
要太过急于形式和“一刀切”，可
以“一地一策、一院一策、一病一
策”，尽量满足患者的用药需求。

为3位“小胖威利”患儿
资助半年药品

家里有个吃不饱的孩子，
还时不时大发脾气，这让家长
不知所措。其中一位患儿妈妈
告诉记者：“孩子出生没多久，我
们就发现异常，一开始是肌张力
低，浑身瘫软状态，后来出现发育
迟缓、身材矮小。到了五六岁之
后，就开始暴饮暴食。”

广妇儿中心遗传与内分泌
科教授刘丽向记者介绍：“‘小
胖威利’综合征会导致患儿肌
张力低、身材矮小、性发育不
全、认知障碍，因为缺乏饱腹感
会导致大量进食，甚至造成威
胁生命的肥胖。”

据悉，当天有三位2岁以下
的“小胖威利”综合征患儿在现
场接受援助。刘丽解释，患儿
都有发育迟缓、肌力低下的症
状，需要注射生长激素促进脂
质代谢、肌肉和神经生长，但家
庭经济拮据。

据悉，从2019年开始，该中
心已对 2 周岁以下的“小胖威
利”综合征患儿援助为期半年
的生长激素治疗药品。截至目
前，共救助16名患儿，是广州地
区对该类患儿实施救助最多的
医院之一。

长期治疗
是家长们面临的挑战

按照日本、美国统计的发病
率计算，我国“小胖威利”综合征
患者超过十万人，但目前为止，已
经确诊登记在册的不到2000人，
大部分未确诊或者误诊。

刘丽介绍，从2012年开始，
广妇儿中心在全国较早开始诊
治“小胖威利”综合征，这是一
种因15号染色体基因组父源性
缺失或甲基化导致的先天性罕
见病。目前已经诊治超过 200
多例“小胖威利”综合征患儿。

值得注意的是，“小胖威
利”综合征患儿需要相当一段
时间进行生长激素治疗，也需
要全生命周期的多学科管理。
这对大多数家庭以及患儿来
说，是个不小的挑战。

有望实现
国际同步先进疗法

“我们正在积极申请，争取
2024年获批‘港澳药械通’定点
医院，届时，罕见病
患者将获得与国际
同步的药物治
疗。”广妇儿中

心在近日还成立了罕见病医
学诊疗中心，该院院长周文浩
表示，广妇儿中心作为国家儿
童区域医疗中心，将着力建设
罕见病医学中心，打造罕见病
诊疗研究新高地。

虽然罕见病中只有 5%有
药物治疗，但这对于家长及患
者来说都弥足珍贵。在药品供
应与保障层面上，《2023中国罕
见病行业趋势观察报告》显示，
截至 2023 年 1 月，共有 199 种
罕见病药品在全球上市，涉及
87种罕见病；其中，103种药品
在中国上市，涉及47种罕见病；
73种药品纳入医保，涉及31种
罕见病。

数据说明，一方面，我国罕
见病药品上市数量相对于全球
情况仍有一定差距，多达 40种
罕见病患者面临“境外有药、境
内无药”的无奈局面；另一方
面，已上市药品中逾 70%纳入
医保，国家医保药品目录每年
动态更新，不断纳入罕见病用

药，到现在已初见
成效。

宝宝一感冒，颈部就冒出脓
肿，这有可能是一种罕见的先天
疾病——梨状窝瘘。广东省人
民医院耳鼻咽喉头颈外科主任
医师陈良嗣提醒，梨状窝瘘罕见
且易误诊，但可查可治。儿童青
少年上呼吸道感染后，若出现下
颈部肿痛（左侧居多），且影像
提示颈深部感染，需高度警惕。

鳃裂畸形是相对少见的头
颈先天疾病，而梨状窝瘘是其
中的一种罕见类型。梨状窝瘘
是胚胎早期第三咽囊异常发育
导致的先天疾患，约占所有鳃
裂 畸 形 的 1%-10% ，受 发 病 罕
见、认知度低、表现多样化、疾
病诊治归属不明、婴幼儿及儿
童问诊困难等多因素影响，极易
漏诊误诊。

梨状窝瘘虽不致命，然而一旦
感染，形成脓肿，容易自然溃破，令
人痛苦不堪。加之梨状窝瘘80%
以上于儿童期发病，往往给生长发
育期的孩子带来身心双重创伤。

幸好，随着科普宣传、影像
技术等的进步，梨状窝瘘的认知
度及诊断率不断提高。据介绍，截
至2024年1月，陈良嗣团队已收治
了 1500 余例鳃裂畸形，超 65%来
自广东省外。其中梨状窝瘘786
例，占同期所有鳃裂畸形病例过
半。十多年来，该团队梨状窝瘘的
收治例数从个位数（2007年2例）
递增至近年来的三位数（2019年
105例、2023年101例）。

梨状窝瘘虽是罕见病，易漏
诊误诊，但可查可治。陈良嗣表
示，支撑喉镜检查发现内瘘口是
诊断的金标准。B 超、下咽造
影、CT、MRI、电子喉镜等辅助

手段有助判断。
有些患者在炎症感染控制后

可以间隔一段时间不发作，也有
些患者在年幼不发病，成年后才
发作，但这都不等于该病可以自
愈。陈良嗣提醒，有过感染史的
患者，发作的间隔只会越来越短，
频率也会越来越高。不过，通过
彻底手术可治愈，无需过于担心。

目前，治疗梨状窝瘘主要包
括药物治疗和手术治疗。在炎症
静止期彻底手术，包括改良梨状窝
瘘切除术以及不用切开颈部的经
口内镜微创术式，两者都可根治。

陈良嗣表示，一方面，在专
业领域内要提高救治水平，要把

“罕见病、少见病”当成“常见病”
攻关；另一方面，要加强科普，让
更多患者能够早发现，早确诊，
接受及时、正确、精准的干预。

感冒后下颈部肿痛是一个
需留意的危险信号。“很多患者
往往是因为颈部红肿热痛而来
就诊的，后续经系列检查才明确
病因。先天异常存留的梨状窝窦
道，是上呼吸消化道致病菌群入
侵的隐蔽途径和继发颈深部感染
的罪魁祸首。”陈良嗣提醒，梨状
窝瘘多有急性上呼吸道感染史，
常表现为一侧下颈部肿痛（9成
以上位于左侧颈部），伴有发热、
吞咽疼痛、吞咽困难、扭颈困难
等。对于胎儿新生儿，常表现为
中下颈部巨大囊肿，压迫气道，继
而容易导致呼吸窘迫；而对于儿
童青少年及成人，常急性起病，多
表现为一侧化脓性甲状腺炎、甲
状腺脓肿或中下颈部脓肿等，有
时可表现为中下颈部迁延不愈
的继发性瘘管等。

过年吃太多
节后没胃口，怎么办？

羊城晚报记者 林清清 通讯员 沈中
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（本期答问专家：岭南甄氏杂病流派
传承工作室、张忠德全国名中医传承工作
室陈韵、王晨蕴）

天寒地冻：过年吃得太多太杂，节后总是没胃
口，如何调理？

答：《黄帝内经》曾说“饮
食自倍，肠胃乃伤”。脾胃为
后天之本，饮食不节、过食酒
肉则脾胃运化不及，食阻胃肠
而成食积。食积日久便会出
现 食 欲 不 振 、口 臭 、嗳 腐 吞

酸、泄泻或便秘等症状。可用
白萝卜、麦芽、山楂、陈皮、莱
菔子、鸡内金等消食导滞之
品，佐以山药、猪肚、白扁豆
等健脾食材来煲汤，同时注意
避免熬夜、久坐不动等行为。

问2 万事hao：最近感觉比较湿热，有何调理建议？

答：雨水节气后，气候温
热 挟 湿 ，多 见 疲 倦 、四 肢 困
重、食欲欠佳、反应迟钝等湿
热症状。中医调养有多种手
段 。 可 饮 用 陈 皮 薄 荷 茯 苓
茶，也可适当吃些帮助清热
利 湿 、健 脾 益 气 之 物 ，如 丝
瓜、薏苡仁、淮山药、芡实、茯

苓、莲子及豆类。要减少辛
燥温热类食物的摄入，包括
牛肉、羊肉、辣椒和酒类，以
免进一步燥热伤阴。注意规
律作息，睡“子午觉”，既能养
心气，也能通过顺阴阳的作
息让气血运行更平和，减少
湿热邪气带来的负面影响。

问3 霸王别姬：过年经常熬夜，上班后觉得疲累、喉咙
痛等，怎么办？

答：上班族出现节后综
合征很常见。中医学认为，
白天阳气周行全身，夜间气
血安静而阳入于阴，若长期
熬 夜 ，阳 气 不 能 潜 藏 ，会 耗
损 气 血 津 液 。 阳 气 不 足 就
会 疲 倦 乏 力 ；阴 液 不 足 ，就
容 易 上 火 ，表 现 为 咽 痛 、溃

疡 等 。 建 议 逐 渐 恢 复 正 常
生物钟，保证规律与充足的
睡眠，调和阴阳。饮食调理
方 面 ，青 橄 榄 罗 汉 果 瘦 肉
汤 、石 斛 麦 冬 橄 榄 瘦 肉 汤 、
银 耳 炖 雪 梨 、玄 参 菊 花 茶
等 ，可 起 滋 阴 润 燥 、润 肺 利
咽的作用。

问4 邱：我今年70岁，现在天气这么冷，但我每天半
夜都流汗。白天去市场买菜，回家内衣都湿透了，换
了衣服去公园回家又湿了。请问如何调理？

答：您的症状属于汗证，
《黄帝内经》称为“多汗”“寝
汗”。人体汗出主要由卫气
调节。老年气血衰弱，卫气
不 固 ，因 此 津 液 外 泄 而 为
汗。此时调理要注重固护卫
气，五指毛桃、黄芪、太子参

等都是不错的选择，可以煲
五指毛桃炖鸡、黄芪防风瘦
肉汤食用，平衡阴阳，益气固
表，从而减轻自汗、盗汗的症
状。同时，要注意保暖，避免
受 凉 。 如 果 症 状 持 续 或 加
重，建议及时就医。
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今年 1 月 1 日，《国家基本
医疗保险、工伤保险和生育保险
药品目录（2023 年）》实施，15种
罕见病用药纳入医保目录，数量
创近三年来新高，覆盖 16 种罕
见疾病，填补 10 个病种的用药
保障空白。神经内科的罕见疾
病比如重症肌无力、神经脊髓炎
谱系疾病、多发性硬化等，都有
药物进入医保目录，治疗费用大
幅下降。其中，难治性全身型重
症肌无力一下子就有两款生物
靶向药纳入医保目录，分别是艾
加莫德 α注射液、依库珠单抗注
射液，两者均为 2023 年在中国
上市的创新药。

难治性全身型重症肌无力
占 重 症 肌 无 力 患 者 的 10%-
20%，“顾名思义，这部分重症肌

无力患者，特别是合并有胸腺瘤
的患者使用传统的治疗方法，副
作用大，且效果非常有限，患者
病情反反复复，且有可能发展为
危象，即需要进行气管插管住进
重症监护室。”中山大学附属第
一医院神经内科姚晓黎教授介
绍，生物靶向药问世后，治疗效
果明显提升，让这部分患者及激
素与免疫抑制剂不耐受的患者
有了更多希望。

今年 67岁的广州朱阿姨患
重症肌无力多年，一直维持常
规激素和免疫制剂治疗，一开
始效果还行，虽无法出远门但
能维持正常生活起居，随着治
疗时间长，效果开始变差，发展
成要坐轮椅出行。去年她接受
一个疗程艾加莫德治疗后，就

能自如行走了，甚至可以和朋
友出游。当时，艾加莫德每瓶
售价过万，且为全自费，朱阿姨
一个疗程花费了 8 万余元。今
年 1 月，艾加莫德纳入医保，每
瓶售价降至 5608 元，广州本地
患者报销比例为 70%-86%不
等，这样算来，朱阿姨的治疗方
案一个疗程只需花费 10000 多
元，相比进入医保前，省了 7 万
元左右，可极大程度地减轻治
疗负担。

依库珠单抗“减负”效果则更
为明显。依库珠单抗被批准进入
我国临床使用时，每支价格高达
19000 元。进入医保目录后，依
库珠单抗的价格调整为2510元/
支，在医保支付报销后，每支依
库珠单抗仅几百元。

从无药可医，到有药可用，再
到用得起药，作为国内知名罕见
病诊疗专家，姚晓黎教授见证了
中国罕见病诊疗的发展历程。“早
些年，罕见病患者几经周折终于
在我们这里确诊后，我们却告诉
他们‘目前没有好的治疗方法’，
这对医生来说是件非常难受的
事。也就是在最近5年，创新药陆
续上市后，给多种罕见病带来治
疗希望，但费用高昂让普通家庭
难以承受。作为医生，我们在开
药前要了解患者的家庭经济情

况，想方设法为他们省钱，让他们
有机会用上药。近两三年来，罕
见病治疗药以加速度进入医保，
让大部分罕见病家庭能够承受治
疗费用，把罕见病诊疗带入新的
时代。”据了解，以艾加莫德为例，
在我国从上市到进入医保仅用了
不到半年。截至目前，有超过100
种罕见病治疗药品被纳入国家医
保目录。

越来越多罕见病创新药问
世、进入医保，带来的不仅仅是患
者经济负担的减轻，同时帮助医

生拓展了诊疗视角，逐步完善诊
疗方案，推动了罕见病诊疗水平
的提高。就在最近一周，罕见病
诊疗领域非常活跃，新动作不
断。《罕见病超药品说明书用药专
家共识（血液系统 2024年版）》于
22日发布，华南重症肌无力联盟
于24日在中山一院胸外科和神经
科的倡导下在广州成立，《难治性
全身型重症肌无力诊断与治疗指
南》将于29日发布等。“这与罕见
病有药可用、患者用得起药密不
可分。”姚晓黎教授说。

有药品自费部分下降几十倍

推动罕见病诊疗水平提高

“最后一公里”症结正在打通中

广妇儿申请港澳药械通定点医院
儿童罕见病诊疗可望与国际同步

羊城晚报记者 张华

永远吃不饱、情绪不受控制……这一
群因染色体基因组异常导致的罕见病，被
称为普拉德-威利综合征，也称“小胖威
利”综合征。2月 25日，作为中国红十字
基金会成长天使基金的定点医院广州市妇
女儿童医疗中心（以下简称广妇儿中心）在
广州市花城广场举行“为爱呐罕，让爱不

凡”慈善救助仪式以及义诊，为3例“小胖
威利”综合征患儿申请成长天使基金慈善
救助，援助为期半年的生长激素治疗药品。

据悉，广妇儿中心正在积极申请，争
取 2024 年获批港澳药械通定点医院，
届时，罕见病患者将获得与国际同步的
药物治疗。

宝宝一感冒颈部就冒肿块
警惕这一罕见的先天疾病

羊城晚报记者 林清清 通讯员 张诚斌
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用药量大接近极限量

原发性骨肉瘤在青少年中发
病率较高，最常发生在10-20岁，
约 60%的骨肉瘤患者年龄在 25
岁以下。主要症状为局部疼痛，
多在膝盖、手肘等关节处，表现为
持续性的疼痛，并逐渐加重，很容
易被误诊为骨膜炎、骨髓炎或骨
质感染。在白天活动期间痛感并
不明显，在夜间休息时痛感会越
来越重。随着病情的发展，可能
会逐渐出现肿胀的情况。不仅如
此，骨肉瘤还会导致骨骼变得更
加脆弱，出现病理性骨折。如果
不采取科学治疗，往往一年以内
就会危及生命。

据悉，骨肉瘤的治疗需要多
种手段并用，包括药物化疗、外科
手术切除以及其他辅助治疗手
段。值得一提的是，有30%-50%
左右的骨肉瘤患者对化疗的药物
不敏感，必须用到超大剂量的化疗
药物，且往往需要四种药物同时使
用。李浩淼表示：“很多时候医生
都没办法准确判断是哪种药物起
到了作用，但为了保险起见，每一
种药物都需要接近极限量为患者
使用，大药量也导致对患者的副作
用非常大，为治疗增加了难度。”

不仅如此，手术切除的难度
也同样不小。在切除肿瘤的同
时，医生还要像搭积木一样，尽量
保证剩余的组织不影响患者的肢
体功能，保证患者的生活质量。

手术前先做“算术”？

“小陈是我十年前收治的一
例骨肉瘤患者，当时他刚刚 15

岁。”李浩淼说道：“小陈由于打球
时突发骨折，入院检查后才发现
竟是骨肉瘤引起的病理性骨折。”

在接诊小陈后，李浩淼为小
陈进行了化疗和手术切除治疗，
大腿股骨的3/4都被切除，替换为
金属假体。经过六个多小时的手
术，最终顺利完成了手术保肢，不
仅根除了病灶，也不影响日后的
生活。

“当时考虑到他才15岁，经过
计算认为他应该还有3年时间可
以长高，就将假体做得稍长1.5厘
米，手术完成后两腿长度稍有参
差。”李浩淼介绍，3年以后，小陈
已是一米八的大小伙，而他两条
腿的长度一模一样，和李浩淼3年
前预测的一样。

每年2月底——小陈手术的
日子，他都会给李浩淼报个平安，
送上祝福。“对我来讲，这也是一
种特殊的缘分。”李浩淼分享道：

“看到患者迎来新的生活，我们做
医生的感觉非常欣慰。”

2023年骨肉瘤入选《第二批
罕见病目录》，不仅是因为它的
发病率低，也是因为尽管该病的
治疗难度大，目前国内有能力
治疗骨肉瘤的医院不超过 100
家，但只要经过正规、科学的治
疗，骨肉瘤往往可以取得较好的
治疗效果。

由于病例罕见、研究较少的
原因，骨肉瘤的病因并不明确，但
青少年作为骨肉瘤的高发群体，
需要家庭、社会和慈善机构
给予青少年骨骼健
康更多的关
注。

羊城晚报记者 薛仁政 通讯员 游华玲

又到2月底，每年这个时候广东惠州的小陈（化姓）都会给南
方医科大学第三附属医院骨肿瘤科主任医师李浩淼送上感谢和
祝福，十年来从未间断：“李主任您好！近来我身体一切都好，谢
谢您给了我人生更多可能。”

“小陈是我们医院成立骨肿瘤专科后治疗的第一例骨肉瘤保
肢患者，他也为我们带来了宝贵的医疗经验，我也要感谢他。”李
浩淼介绍，十年前为小陈治疗时，为他替换的金属骨骼比另一条
腿长出了一些：“手术时小陈还是个15岁的孩子，我预判他还有3
年的生长时间，就预留了一些长度。果然在三年后，小陈已经是
一米八的大小伙，他的两条腿也一样长了。”

手术前先做“算术”
医生精准预测罕见病少年身高


