
　　编者按　随着医保体系的不断健全，罕见病用药保障逐渐成为

我国医药卫生体制改革重点关注的问题之一。2022 年，《国务院办

公厅关于印发深化医药卫生体制改革 2022 年重点工作任务的通知》

（国办发〔2022〕14 号）将加强罕见病用药保障列为第十九条重点

工作任务。本期关注罕见病用药保障 ：“专题研究”栏目，探索罕见

病国谈药品“最后一公里”到达患者现状、问题以及解决方案 ；“实

践探索”栏目，梳理浙江省罕见病药物相关政策、措施及成效，分

析江苏省罕见病保障制度建设方面的经验和未来发展方向，以期为

其它省市完善罕见病保障政策提供参考 ；“他山之石”栏目，系统梳

理有代表性的国外组织和国家在罕见病药物综合价值评估方面的做

法并探索建立罕见病药物宏观多维决策框架，比较罕见病与常见病

在卫生保健优先顺序设置中的社会偏好，以期为卫生保健优先事项

确定和疾病阈值调整提供科学证据。谨供领导和同志们参阅。
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罕见病国谈药品落地的问题和路径探索

顾一纯 孙 辉 王昊德 何阿妹 陈珉瑆 黄佳妤  

鲁翀聪 金春林 何 达

【摘 要】 研究通过文献复习和政策梳理、专家访谈、焦点小组访谈收集数据，

结合“扎根理论”与文献归纳的方法，探索罕见病药物“最后一公里”到达患者现

状、问题以及解决方案。结果发现，目前我国罕见病药品行业管理尚处于初级阶段，

公平性有待提升；医疗服务提供方在意识、管理等方面仍存在不足；医保筹资与支

付机制尚不完善。建议进一步加强行业管理，提升用药保障公平性；加强医疗服务

提供方的管理能力与诊疗能力建设；完善医保筹资与支付机制；充分利用社会资源，

进一步发挥企业社会责任。

减轻罕见病患者药品费用负担，不仅要让谈判药品进医保“能报

销”，还得在医院“有药开”。对医保基金来说，把罕见病药品落地使用好，

是国谈降价药品在各级医疗机构销售、使用打开局面的标志。对相关患

者来说，应当全部了解罕见病药品的医保共付政策，应用尽用，增加用

药可及性。对医院和处方医生来说，应当优化院内的药品管理，确保高

值创新药品更好地惠及患者。厘清罕见病药品落地过程中各个参与主体

的关系，理顺谈判药品准入、供应、支付等过程中的重点环节，平衡医

保基金的承受能力，完善配套政策制定落实，是打通谈判罕见病药品到

患者间“最后一公里”的关键所在。
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一、资料与方法

（一）数据收集

1. 文献复习和政策梳理

检索国家及地方医疗保障局、卫生健康委及药品采购平台等相关网

站，收集、比较罕见病国谈药品落地的相关政策文件及具体要求，梳理

现状、问题及经验。

2. 专家访谈

针对不同实施关键点对各利益相关方的实施动力和阻力进行访谈，

厘清不同主体的利益诉求，有利于找出政策落地的障碍所在，有利于针

对性地提出对策。具体包括医保部门的政策影响、工作机制，医院的国

家谈判药纳入品种和数量、药占比考核，临床专家的处方行为、认知和

激励，中标企业的质量保障、供应保障，药房的双通道管理，患者的药

品负担、药品可及性等情况。

3. 焦点小组访谈

采用半结构式访谈，组织来自高校、科研机构、医疗机构、政府部

门和公益组织的专家学者，围绕罕见病药品“最后一公里”到达患者存

在的问题与解决建议两个方面进行访谈。

（二）数据分析

1. 扎根理论

本文数据分析采用扎根理论（Grounded Theory，GT）方法，通过

开放式分析、轴心式分析和选择式分析，归纳罕见病药物“最后一公里”

到达患者现状、问题以及解决方案。扎根理论是一种定性研究的方式，

其主要宗旨是从经验资料的基础上建立理论。研究者在研究开始之前一

般没有理论假设，直接从实际观察入手，从原始资料中归纳出经验概括，

然后上升到系统的理论。即在系统性收集资料的基础上寻找反映事物现
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象本质的核心概念，通过这些概念之间的联系建构相关的社会理论。

2. 文献归纳

研究者在大量阅读相关文献、全面搜集资料、系统把握研究现状、

理解他人研究成果的基础上，对罕见病药物“最后一公里”到达患者情

况进行综合分析，对文献信息进行系统分类、归纳和提炼，进而了解罕

见病药物“最后一公里”到达患者研究历程、研究现状（主要学术观点、

前人研究成果、研究水平、研究焦点、存在的问题及可能的原因等）、

新水平、新动态、新技术和新发现以及发展前景和展望等，并提出自己

的思考、评论和研究思路。

二、罕见病药品到达患者“最后一公里”的现状及存在的问题

（一）行业管理尚处于初级阶段，公平性有待提升

1. 国家层面，罕见病药物数据积累不足

一是罕见病药品应用总量相对较小，真实世界数据积累相对困难。

罕见病因发生率低，疾病的诊断及治疗药物的研发难度相对常见病较大，

世界各国先后提出多项政策激励孤儿药的研发。近年来真实世界研究被

提出，作为一种新的研究方法，相比于传统的随机对照临床试验，更有

助于罕见病的早期发现、诊断以及孤儿药的临床研究与临床再评价。即

便如此，因为高值罕见病药品应用数量整体偏少，全国层面的罕见病药

品应用的临床和经济学数据积累仍然偏少。

二是罕见病的行业管理尚处于初级阶段，药物数据收集数量和质量

尚存在不足。虽然我国已经成立了国家层面的罕见病联盟，组织了国家

罕见病防治网络，指定了多部罕见病诊疗指南，但由于成立时间短、经

验不足、信息化基础相对薄弱，罕见病诊疗数据无论在数量上还是质量

上均难以充分支撑国家医保政策调整以及地方政府、科研机构、医疗机

构和企业的评估或研发需求。
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2. 地方层面，罕见病保障各地不平衡

一是不同省份患者在多层次医疗保障下的自付费用相差较大，即存

在高值罕见病用药费用的地区间公平性问题。除了各地经济发展水平不

同影响基本医疗保障水平差异这一主要因素之外，更多地反映了当前多

层次医疗保障体系仍不健全、功能未能充分发挥的问题。

二是在多层次医疗保障中，慈善帮扶可持续性不强。以上海为例，

2017 年建立的专项救助基金主要依靠药品生产企业作为资金来源，尚

未充分吸收各类社会渠道资金。此外，上海的少儿住院互助基金筹资模

式为儿童或青少年缴费和财政补贴，涉及高值罕见病药物包括戈谢病、

庞贝病、法布雷病、黏多糖贮积症，保障水平每人每学年最多 10 万元。

由于保障目录缺乏动态调整，多年来除了戈谢病等目录内药物能够获得

较高的保障外，其他罕见病高值药物保障水平较低甚至缺乏保障，导致

许多罕见病患者无法获得有效治疗。

（二）医疗服务提供方在意识、管理等方面仍存在不足

1. 医务人员对疾病、药品认知不足

由于专业诊疗团队和药物的缺乏，尤其是早期筛查机制不足，罕见

病患者治疗的重要时机被延误，导致罕见病患者长期面临诊断率低、治

疗率低两大难题。对于已经谈判成功的国谈药品，很多临床医生仍然存

在对新产品、新技术“不认知、不敢用、不会用”的问题。

2. 规范诊疗能力不足，多学科诊疗有待提升

国内大多数医院缺乏对罕见病诊断的硬件设施和软件能力，需要有

能力的医院发挥带头示范作用。此外，罕见病的治疗还需要对接康复与

多学科以及合并症的管理。多学科诊疗（Multi disciplinary team，MDT）

团队及其远程会诊体系的建立能够提升疾病及时诊断和规范化治疗的能

力，这在减少患者求医奔波的同时，也能减轻患者的经济负担。
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3. 药品正式入院仍受到品规数量的限制

在前期漫长发展过程中，医院自身药品品种、品规已经趋于合理，

医院很多药品已是一品两规，要引入新药意味着原有品种要退出，其难

度和阻力可见一斑。同时，有些患者对原有药品同样有需求，如何处理

原有品种和引进品种之间的关系是一个难题。2022 年国家卫生健康委、

国家中医药局印发《关于进一步加强用药安全管理提升合理用药水平的

通知》（国卫医函〔2022〕122 号），首次提出遴选儿童用药时可不受“一

品两规”和药品总品种数限制，增加用药范围，促进精准用药，这是近

年来国家罕见的为单一治疗领域的用药取消行政化的用药限制。虽然在

国家卫生健康委办公厅《国家三级公立医院绩效考核操作手册（2022版）》

中把限制配备品规的要求删除，但各个医院在执行中仍有滞后现象。

4. 临时采购流程有待优化

临时采购是罕见病药品的主要供应途径。由于罕见病患者群体较

少、药物日常管理资源需求多、医院用药目录内药品数量等原因，很多

罕见病药物还需要通过临时采购渠道进行订药、购药和使用。尽管临时

采购节约了医疗机构资源，提升了用药便利性，但在研究过程中也发现

部分共性问题。一是缺乏明确的法律法规和要求规范。医疗机构临时采

购一般由临床科室提出，药师等专家讨论是否同意临时采购，但由于罕

见病药品多为专科用药且药品普及性不高，可能存在外部讨论流于形式

的问题，不利于患者用药规范和不合理用药的监督。二是是临时采购流

程较为繁琐复杂。根据上海、山东、江苏相关医疗机构反馈，新药品初

次临时采购需由相关临床科室提出申请，科室主任、主管药师、药剂科

主任、医务科室、分管副院长等相关人员层层签字审核，可能造成医院

管理成本提升和用药及时性下降。三是采购渠道仍有待优化。临时采购

作为医疗机构用药的临时渠道，新药品在进行使用时仍然面临药占比考

4 5

专题研究



核因素的影响，同时部分医疗机构表示存在对临时采购渠道药品质量的

担忧，对药物供应方缺少较为完善的事后约束机制和划分用药责任的明

确规定，存在制度优化空间。

5. 双通道处方流转尚存在质量、安全等问题

一是用药安全问题。比如由国谈药“双通道”定点医疗机构承担参

保人在零售药店购买的诺西纳生注射剂的注射，参保人在医疗机构开具

处方、在零售药店购药、在第三处进行注射，由此引起的用药无法跟踪

评估、购药后是否本人注射、冷链药品购买后无处储存等一系列用药安

全问题。二是处方流转的平台建设问题。医院自建的平台成本高，流通

性也差，部分地区的参保人在定点医疗机构无法享受“一站式”国谈药

待遇，需要在医疗机构、零售药店、经办机构之间往返。

（三）医保筹资与支付机制尚不完善

1. 医保报销流程有待优化，多层次保障的衔接不畅

罕见病患者异地就医特点明显，异地报销问题需进一步优化。一是

医保信息交流平台不健全，各地之间的医疗保险信息不能完全实现互联

互通，各地区之间信息共享机制、信息披露制度不完善，客观上加大了

异地医疗保险转移和报销的难度。二是报销手续复杂，目前我国就医者

在异地接受治疗产生费用后在就医地报销，就医地医院需根据参保地报

销标准进行报销并将付款凭据通过结算平台报给参保地，参保地审核通

过后再划拨款项，造成病人垫付医疗费用时存在经济压力，同时由于各

地医保报销比例差异，进一步阻碍患者了解相关医保报销制度，无法正

确计算自身自付费用。

在不同保障制度的衔接上，存在着发展不足和定位不清的问题。我

国基本医保发展较快，当前已覆盖 95% 以上的人口，而商业性、补充

性的保险发展速度较慢，筹资规模较小，覆盖人口以城市高收入群体为
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主，无法有效减轻多数有需求患者的医疗负担。在定位方面，商业健康

保险功能定位不清晰，与基本医疗保险的相互衔接点不准，衔接不够流

畅，功能定位上也经常相互挤兑。

2. 医保支付改革与医院现行制度匹配度有待提升

一是按疾病诊断相关分组（Diagnosis Related Groups，DRG）、按病

种分值付费（Diagnosis-Intervention Packet，DIP）的支付制度改革与医

改其他政策匹配度还存在问题。近年来，以 DRG、DIP 为主的医院支付

制度改革逐渐深入，全国大部分医院都在推进 DRG 或 DIP 的支付制度。

新的制度在遇到高值罕见病药品时，出现了制度之间的矛盾。以北京为

例，针对脊髓型肌萎缩症住院患者的DRG支付标准为 8 445～ 18 401元，

而单纯的主要治疗药物诺西那生钠（2022 年 1 月进入国家基本医保目录）

的费用为 33 800 元，患者每次住院医院就会亏损 15 000 ～ 25 000 元。

再以上海为例，上海并没有把脊髓型肌萎缩症患者的两种特效药纳入支

付打包范围。

二是单行支付不畅通。单行支付是指从顶层设计上，将部分必要

的谈判药品列为单独支付管理目录，给予宽松的报销政策，不纳入医院

现有的总额控制等考核指标，以期减少医院的进药顾虑，及时引进必

要药品。单行支付购药全程需要一些特定程序，首先是到具有认定资

质的医院进行病情认定，由副主任级别或以上有认定资格的责任医师

开具病情诊断证明书和治疗方案，再到医院医保经办部门完成实名制

信息资料录入，随后可拿着纸质处方到医院药房或院外直接面向病人

（Direct to Patient，DTP）药房开药，在整个特定流程中需要确保畅通程

度才能够保障患者及时地用上药。

3. 企业的社会责任有待充分发挥

罕见病用药准确性和用药合理性高度依赖相关知识的传播和推广。
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在我国罕见病诊断准确性较低，基层医院对疾病和药物的知晓率也较低。

虽然罕见病药物在最近两三年间不断进入中国，但在中国的罕见病患者

治疗率仍然较低，合理用药比例不足，临床达标率不佳，疾病负担随之

增加。《2019 年中国罕见病患者综合社会调查报告》显示，超过七成医

生不了解罕见病的基础诊疗，导致 42% 的罕见病患者被误诊、40% 的

罕见病患者确诊时间长达 1 年以上。临床疾病知晓率低，这是很多罕见

病患者面临的共性问题。针对罕见病专业人才资源短缺、医生诊疗能力

不足的现状，相关医师教育仍有提升空间。

三、罕见病药品到达患者“最后一公里”的建议

（一）进一步加强行业管理，提升用药保障公平性

1. 国家层面，通过优化行业管理提高罕见病用药数据质量

一是加强真实世界研究提高罕见病诊断率。真实世界研究可基于近

期发布的《第一批罕见病目录》和《罕见病诊疗指南》，设置罕见病诊

断标准和信息的数据库，在罕见病诊断系统建立罕见病诊断模块。通过

实时、自动收集和分析所有患者信息，一旦发现疑似患者将及时报告，

提示临床进一步检查和诊断。

二是运用真实世界研究促进孤儿药的临床研究及再评价。针对罕见

病药品在用于临床治疗时还缺乏足够的在中国人群中用药安全性和有效

性临床数据的现实情况，建议采用真实世界研究方法，在用于临床治疗

的同时，实时收集患者的信息加以分析，将安全性和有效性结果及时反

馈临床和企业，助力临床医师合理用药，助力制药企业研发创新。

三是建议业界加强对罕见病管理组织的支持力度，加速建设高质量

罕见病管理体系，提高罕见病用药和诊疗数据的数量和质量。通过完善

罕见病诊疗网络结构、增加罕见病诊疗网络机构、扩大罕见病知识培训

范围、加大罕见病知识培训力度、提高罕见病防治定点机构信息化建设、
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促进罕见病相关利益相关方和患者的沟通交流，提高罕见病用药和诊疗

数据的数量和质量，有力支撑国家医保政策调整、政府和科研、医疗机

构的合理用药以及制药企业的产品优化研发。

2. 地方层面，加强地区间的经验交流，优化各保障主体间的政策 

衔接

一是增加各省市之间的经验借鉴，减少地区之间的公平性差异。通

过组织各省市基本医保、商业保险、医疗救助、慈善基金、患者组织等

各利益相关方的沟通交流，让不同地区的经验得到快速传播，缩小地区

间患者用药的保障差异，减少因病迁徙等现象发生。

二是进一步优化商业保险的保障模式和待遇水平。目前商业保险可

以更好地利用罕见病患者保障仍存空白这一历史阶段的时机，从目前的

主要覆盖中低价药物的基础上，进一步将高值孤儿药也纳入保障范围，

科学地做好目录调整，更好地与基本医保相补充。

（二）加强医疗服务提供方的管理能力与诊疗能力建设

1. 普及高效的筛查手段与全面的医学教育

面对罕见病的诊断方式复杂、院内手段不足等问题，医学会、医师

学会、制药企业等可以承担一定的社会责任。一方面，早期筛查和诊断

对罕见病的预防控制具有重要的科学价值和社会意义，携手各方构建覆

盖筛查、诊疗、保障等多维度的可持续发展的罕见病诊疗生态体系，推

动高危筛查项目，提供免费的检测工具。另一方面，罕见病临床表现非

常复杂，涉及多学科，没有专门的“罕见病医生”，因此制药企业可以

积极为一线医生提供更好、更高效的医学教育项目，尤其是三定的医疗

机构，帮助他们进行罕见病的早期识别与诊断，甚至通过人工智能技术

来辅助判断。
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2. 建立完善的罕见病诊疗体系

一是在政策方面应大力倡导国家对罕见病的重视和投入，加速引进

国外创新罕见病药物，使患者诊断后有药可治。二是提升临床医生对罕

见病的关注和意识，了解不同罕见病症状，获悉规范诊疗方式。三是推

动罕见病诊疗发展，通过 MDT 的带动，联动不同科室，突破罕见病诊

断难题，建立规范化诊疗中心以及规范化诊疗模式，通过医联体，从国家、

区域中心医院辐射到其他有能力的医院。四是规范、完善患者就诊绿色

通道和双向转诊，推动高效诊疗。

3. 取消罕见病用药限制

政府应全面审视“一品两规”和品规限制的可持续性，全面权衡各

类“一刀切”的药品限制政策的获益与损失。一方面，随着公立医院进

入高质量发展阶段，需要引入更多精细化、人性化的政策工具。政策要

打“组合拳”，在《国家三级公立医院绩效考核操作手册（2022 版）》中

把限制配备品规的要求删除的基础上，其他相关配套政策也要跟上，让

医院管理者彻底打消品规数量控制的疑虑。另一方面，要考虑到政策的

副作用，如果“一刀切”的药品限制政策不改革，还会有抗肿瘤药、罕

见病用药等其他救命药出现短缺。受公立医院次均费用等国家绩效考核

指标限制，一些独家品种且临床急需的孤儿药也出现“进院难”“处方难”。

部分罕见病等重症治疗药物基本只能在医院内使用，医院渠道一旦被堵

塞，就意味着患者完全无药可用。

4. 进一步优化临时采购流程

一是建议医疗机构和相关主管部门通过立法和制度建设进一步细化

临时采购管理。通过立法明确临时采购药品的质量要求和医疗责任划分，

降低医疗机构使用临时采购药品的负担和风险。二是通过制度建设简化

临时采购审批制度，考虑罕见病药物特殊性对该类药物的临时采购采取
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“临床科室独立审核”的机制，以临床医生意见为主要依据，提升患者

用药便利性和实效性。三是在实践过程中，建议各地医疗机构根据实际

情况考虑将罕见病药物纳入医疗机构常规目录，例如临时采购超过三次

以上的药物可在药事委员会和临床科室同意后纳入常规目录。

5. 优化双通道管理 

一是将医疗机构、责任医师、零售药店、医保部门协同在同一系统

平台，实现对患者用药申请、复查评估、处方流转、药品结算等全程闭

环服务，从而实现参保人享受待遇零跑路、保障参保人门诊注射安全，

提升保障服务水平。二是在监管方面，建议在医院端植入药品智能审核

模块、在药房端植入用药跟踪管理模块、在药房端植入用药跟踪管理模

块。

（三）完善医保筹资与支付机制

1. 优化医保报销流程，畅通多层次保障衔接

一是在硬件方面，建议医疗机构加强对于一站式结算配套设备的投

入和政策关注，通过加强投入降低结算难度。二是在异地报销方面，首

先应解决省内不同地区报销比例不同问题，实行罕见病药品医保内基金

专款专用、省级即时拨付，取消患者垫付，提升患者结算速度。三是在

多层次保障方面，商业保险尤其是惠民保的政策值得利益相关方进一步

关注，医保部门应会同商业保险公司建立一体结算账户，采取监管账户

模式加强不同基金协调，参考澳大利亚等私营保险发展较好的国家，引

入共同审核机制发挥商业保险监督职能。

2. 优化单行支付流程

针对单行支付药品购药使用的全流程，实施“五定”管理办法——

定病种及用药标准、定医疗机构、定责任医师、定供药药房（DTP 药房）、

定实名患者，以及配套的电子信息化系统进行监管。
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（四）充分利用社会资源，进一步发挥企业社会责任

一是在医生教育方面，相关罕见病研发企业加强行业研究投入，举

办相关会议和培训班，推广罕见病快诊快治方法，提升专业医护人员知

晓度。二是罕见病研究相关真实世界数据积累不充足不充分，未能充分

发挥罕见病过往数据在药品谈判、药物使用上的优势，应进一步优化数

据收集和利用。三是在药品供应上，当前仍存在罕见病药品不可及情况，

企业应进一步加大渠道投入。

（责任编辑：张苹）
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浙江省促进罕见病药品“最后一公里”到达患者经验研究

孙 辉 王昊德 顾一纯 金春林 李程锦 何 达

【摘 要】 文章通过文献复习、现场调研和专家咨询，系统梳理浙江省现有罕

见病治疗药物的相关政策，分析罕见病治疗药物政策措施及现有成效和可及性现状，

为我国罕见病用药可及性发展方向提供思路与参考。

近年来，国家大力推进罕见病防治事业，出台了一系列如罕见病新

药的加速审批上市、医保准入和临床使用的政策，提升了国内罕见病患

者对创新药物的可及性，取得了积极进展。尽管如此，罕见病用药价格

高昂，我国基本医疗保险旨在保基本，虽然已经有部分临床急需的创新

药物包括罕见病药物被纳入国家医保目录，但是通过国家药品谈判而进

入目录的药品，在落地的过程中出现了“药品进了目录，却进不了医院、

进不了药店、患者得不到药品”的现象，产生了罕见病用药“最后一公里”

问题。为打通罕见病用药“最后一公里”，我国各省份积极探索，取得

了显著进展。作为国内省级层面较早出台罕见病医疗保障机制的省份，

浙江省罕见病防治事业在政策体系制定、临床诊疗水平、药品供应机制、

多层次医疗保障体系、罕见病知识科普和社会慈善关怀、专业学术合作

交流等方面均取得了明显进展。本文通过文献复习、现场调研、和专家

咨询，系统梳理浙江省现有罕见病治疗药物的相关政策，分析罕见病治

第一作者：孙辉，男，助理研究员

通信作者：何达，女，副研究员，上海市卫生和健康发展研究中心（上海市医学科学技术情报研究所）卫生技

     术评估研究部副主任

作者单位：上海市卫生和健康发展研究中心（上海市医学科学技术情报研究所），上海 201199
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疗药物政策措施及现有成效和可及性现状，为我国罕见病用药可及性发

展方向提供思路与参考。

一、浙江省罕见病保障经验

（一）浙江省罕见病保障顶层设计

浙江省建立了将高值罕见病药物分批纳入省级罕见病保障基金支

付机制，通过制度设计将改革的成果稳固，同时推进了相关慈善项目落

地。整体而言，浙江省罕见病的相关政策大致可以分为五个阶段，分别

是 2015 年大病保险制度、2016 年罕见病专项救助、2019 年罕见病用药

保障机制、2020 年商业补充医疗保险以及罕见病慈善援助。

2015 年，浙江省人力资源和社会保障厅等 4 部门联合发布《关于

建立我省罕见病医疗保障有关机制建议的函》（浙人社发〔2015〕57 号），

其目的在于建立大病保险 + 医疗救助 + 政府专项基金。同年，浙江省人

力资源和社会保障厅等 4 部门联合发布《关于加强罕见病医疗保障工作

的通知》（浙人社发〔2015〕126 号），根据省经济社会发展水平、医保

基金结余和罕见病发病诊治等情况，经组织专家论证，将罕见病医疗保

障病种范围暂定为戈谢病、渐冻症、苯丙酮尿症。2016 年，浙江省民政

厅等 4 部门联合发布《关于做好罕见病医疗救助（专项救助）工作有关

问题的通知》（浙民助〔2016〕36 号），细化了关于罕见病医疗救助的政

策规定，对保障对象认定、救助额度、药物处方等配套机制做出详细规定。

2019 年，浙江省医疗保障局等 4 部门联合发布《关于建立浙江省罕见

病用药保障机制的通知》（浙医保联发〔2019〕25 号），明确了罕见病

用药保障的相关细则。2020 年，浙江省医疗保障局等 4 部门联合发布《关

于促进商业补充医疗保险发展进一步完善多层次医疗保障体系的指导意

见》（浙医保联发〔2020〕22 号）。浙江省在全省 11 个地市建立惠民型

商业补充保险作为高额医疗费用的有效补充，建立健全医疗保障多方支

14 15

实践探索



付体系。2020 年 6 月至今，浙江省医学会罕见病分会、浙江省企业权

益保护协会社会公益部等共同发起了“罕见病医疗援助工程浙江专项”，

其目的在于为浙江地区罕见病患者提供医疗资源转介、医保信息、最新

药物信息、以及资金援助等全方位支持，希望为全国多方支付的罕见病

医保体系建设贡献力量。

（二）浙江省罕见病专项基金模式

浙江省是我国较早开展罕见病用药保障探索的地区之一，这得益于

浙江省经济水平和医疗保障水平的发展，为浙江省罕见病专项基金政策

的实施积累了丰富的实践经验。2020 年，浙江省罕见病用药保障实行

省级统筹，全省统一建立罕见病用药保障基金，以个人缴费、从大病保

险基金划拨的形式筹资，纳入保障的药品目录由省医保局动态调整。同

时，治疗戈谢病、苯丙酮尿症的大病保险特殊药品被调入专项基金保障。

待遇保障方面，罕见病患者的药费以自然年度累加计算、分段报销的方

式予以支付，剩余费用可申请医疗救助和慈善帮扶，患者个人每年最多

支付 10 万元，极大降低了灾难性卫生支出的发生。2020 年 6 月，浙江

省医保局通过谈判将罕见病特殊药品阿糖苷酶 α（庞贝病）和阿加糖

酶 β（法布雷病）纳入专项基金保障范围，切实减轻了罕见病患者家

庭负担。专项基金模式下浙江省罕见病用药保障特点见表 1。
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表 1 专项基金模式下浙江省罕见病用药保障特点

政策内容 特点

统筹层级 省级统筹：全省统一保障范围、筹资标准、待遇水平、诊治规范和用药管理

筹资来源 专项基金：个人缴费、从大病保险基金中划拨，标准为 2 元 / 人 / 年
保障对象 浙江省户籍满5年的基本医保参保人（年龄不满5岁者，父母一方需满足以上条件）

保障范围 药品目录：根据国家罕见病目录，定期评估、专家论证、价格谈判、动态调整

年度费用累加、分段报销：0 ～ 30 万元（80%），30 万～ 70 万元（90%），70 万

元以上（全额）

多层次保障：专项基金、医疗救助、慈善帮扶

待遇水平 个人负担封顶：30 万×20%+40 万×10%=10 万元，仅支付个人自付部分

诊疗服务 “三定”管理：定点诊断、定点治疗、指定责任医生，登记备案、当场注射药品

（三）浙江省商业健康保险建设

2020 年 2 月，中共中央、国务院印发的《关于深化医疗保障制度

改革的意见》明确提出，要“加快发展商业健康保险”。同年，浙江省

医疗保障局等 4 部门联合印发了《关于促进商业补充医疗保险发展进一

步完善多层次医疗保障体系的指导意见》，要求各地 12 月底前制定出台

实施方案，将罕见病高值药品更多的纳入惠民型商业补充医疗保险，确

保 2021 年商业补充医疗保险工作落地施行。本文以杭州商业补充医疗

保险——西湖益联保为例，梳理浙江省惠民保相关经验。

西湖益联保是杭州市医保局、市财政局、市税务局等部门根据中央

及省市相关文件精神联合指导设计，专门为杭州医保（含省直医保）参

保人员定制的医疗保障产品，也是杭州唯一一个由杭州市医保局指导支

持的商业补充医保，旨在进一步提高市民应对重特大疾病的保障能力，

有效防止因病致贫、因病返贫。西湖益联保设立了三种罕见病专项药品

医疗保障：脊髓性肌萎缩症（spinal muscular atrophy，SMA）的专属特

效药诺西那生钠注射液（渤健）、黏多糖贮积症（IVA 型）的专属特效

药唯铭赞（BioMarin 制药 - 依洛硫酸酯酶 a 注射液）、法布雷病（a- 半

乳糖苷酶 A 缺乏症）患者的长期酶替代治疗专属特效药瑞普佳（武田 -
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阿加糖酶 a），将其纳入本项医疗保障，扣除年度累计 1 万元起付线后按

60% 比例进行给付，年度累计最高支付限额为 10 万元。

作为普惠型民生保障措施的惠民保，定位为我国基本医疗保险目录

之外的重特大疾病的补充支付，积极探索目录外的高值罕见病药品进入

惠民型商业补充医疗保险，有助于减轻患者疾病经济负担。浙江省按筹

资比例测算高值罕见病保障的份额，可依据基金承受能力逐步纳入。同

时，根据本地区的经济条件和罕见病相关数据，设置可行的罕见病保障

赔付方案，以有效的、可持续的解决罕见病参保患者的治疗。

（四）浙江省创新药物单行支付

为确保国家医保谈判药品（以下简称“国谈药品”）顺利落地，更

好地满足参保患者合理用药需求，2021 年浙江省医疗保障局和浙江省

卫生健康委员会联合出台《关于落实国家医保谈判药品“双通道”管理

机制的通知国谈创新药物单行支付》（浙医保联发〔2021〕24 号），将

治疗以下病种的谈判药品纳入单独支付管理 ：恶性肿瘤、尿毒症透析、

器官移植抗排异治疗等，纳入省大病保险特殊药品治疗的病种，纳入罕

见病用药保障机制支付范围的罕见病。单独支付药品目录由省级医疗保

障行政部门组织专家评审后确定，根据谈判药品目录变动情况适时调整。

二、浙江省罕见病保障的启示

在现行制度安排下，浙江省在罕见病医疗保障方面取得了一定成效，

但随着新的罕见病药品上市，人民群众对建立和完善罕见病医疗保障机

制的要求日益强烈，需要不断完善罕见病医疗保障机制。比如，目前浙

江省的政策设计也存在未公布基金管理、使用的监督标准，没有明确如

何区分罕见病专项基金和大病保险对特殊药品的保障范围，缺乏资金未

来发展空间和保障范围内药物超出预期后的管理办法等方面的问题。同

时，浙江省罕见病保障政策所涵盖的病种和药品范围有待扩大，除了覆
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盖已纳入医保目录且价格较为昂贵的罕见病药品外，浙江专项基金还纳

入了 4 种罕见病高值药品，但与纳入药品数最多的成都（纳入了 25 种

目录外药品）相比还存在一定差距。参考浙江经验，有以下几点启示与

思考。

（一）提高罕见病用药保障统筹层次

如果罕见病的统筹层级同当地的基本医保水平，则面对多个超罕见

病的高值药物同时需要保障时，基金负担会很重，且极易出现崩盘的情

况。相反，如果为了保证基金运行降低保障待遇水平，则患者个人负担

就会加重，甚至可能因此放弃治疗，这与基金保障罕见病患者用药的初

衷相违背。因此，罕见病基金设立时应在基本医保基础上适当提高统筹

层级，增加统筹人数，扩大基金范围，以此降低基金风险，提高基金稳

定性，提升罕见病保障效果。

（二）构建罕见病治疗费用个人负担封顶制度

当前，我国大部分地区罕见病患者个人负担远高于我国居民的人均

可支配收入，而浙江省的超罕见病患者个人负担不大于 10 万元，取得

了积极成效。因此，在罕见病基金保障待遇的设置上，不能仅依据报销

比例判断待遇水平。由于罕见病高值药品费用基数大，就算是极小的比

例，个人负担也会很重，因此需考虑患者个人负担封顶问题，在基金保

障能力和政府兜底能力的综合考量下，结合地区经济水平，合理设置封

顶标准，给罕见病患者用药提供更好的保障。此外，条件成熟的时候，

可以在国家层面进行统筹，建立国家罕见病专项基金，在全国范围内进

行带量谈判，统一保障范围和待遇水平。

（三）建立多层次的罕见病用药保障政策体系

解决罕见病用药保障问题不能仅依赖于基本医疗保险，而是要逐步

建立起多层次的罕见病用药保障政策体系，逐层分解报销罕见病患者的
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医疗费用，提高患者的实际待遇水平，减轻患者及其家庭负担。

首先，基本医疗保险是多层次罕见病用药保障政策体系的基础。以

基本医疗保险为基础，我国已获批上市的 66.7% 的罕见病药品已被国家

基本医疗保障政策覆盖，即纳入国家医保目录或为国家药品集采的中选

产品。这说明随着我国医保目录的扩大和整体医疗保障水平的提高，此

类价格相对较低且费用在合理范围内的罕见病药品可以通过医保谈判等

纳入基本医疗保险进行保障。对于处于医保限定支付范围外的罕见病适

应症以及尚未纳入医保目录的药品，国家医保局应积极主导罕见病药品

生产企业和相关领域学者开展药物经济学评价和医保预算影响分析，在

综合考虑疾病治疗费用、医保基金可承受性、临床用药需求、疾病预后

以及药物经济学和罕见病药品自身特殊性等因素的基础上，通过与企业

谈判降价、协议赠药等将部分药品纳入国家基本医保目录或大病保险特

药目录，通过基本医疗保险予以支付和保障。

其次，对罕见病患者的费用实行多方支付。在基本医疗保险的保障

基础上，各地要以企业赠药、医疗救助、慈善帮扶等为辅助，进一步对

罕见病患者的相关费用予以保障，减轻罕见病患者的负担。一方面，要

鼓励企业主动开展特殊药品的协议赠药或买赠活动，并对执行情况进行

监督、评估和改进，探索不同疾病的患者受益程度最高的买赠模式。另

一方面，要推动相关部门加强对罕见病患者政策范围内自付费用和合理

合规自费费用的医疗救助，并不断提高报销比例，同时可根据罕见病及

其用药的特殊性考虑适当调整罕见病患者申请医疗救助的条件。此外，

要不断倡导社会力量加入其中，引导和支持各类慈善机构、社会组织对

罕见病患者进行帮扶，帮扶范围可不仅限于药品费用或医疗费用，在资

源、条件允许的条件下，鼓励其对罕见病患者及其家庭的其他间接疾病

负担予以保障。

18 19

实践探索



再次，探索建立罕见病专项基金。浙江罕见病专项基金极大的减轻

了患者负担，因此，根据我国各地区实践探索的经验，对于此类药品的

保障应考虑设立专项基金和罕见病药品目录，并在罕见病专家委员会定

期评估论证和医保部门价格谈判的基础上，动态调整药品目录，尽量将

此类药品纳入保障范围。

最后，以商业保险作为罕见病的补充保障。相关部门可以考虑指导

保险公司建立政策型商业补充保险，对纳入或未纳入专项基金保障的罕

见病药品进行补充保障，完善罕见病保障政策体系。

（责任编辑：信虹云）
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江苏省促进罕见病药品“最后一公里”到达患者研究

王昊德 顾一纯 孙 辉 金春林 李程锦 何 达

【摘 要】 文章从我国罕见病保障制度出发，通过文献综述、现状调研，梳理

江苏省罕见病保障制度建设、经费筹资、运行管理方面的经验和未来发展方向，以

期为我国各省市建立更为完善的罕见病筹资和保障制度提供参考。

我国医保卫生部门近年来通过罕见病药品快速审批和创新药品医保

目录谈判等政策，进一步优化了患者用药环境，提升了罕见病药品可及

性。目前我国医保目录已经覆盖 25 种罕见病，40 余种药物，从制度上

保障了我国 2 000 余万罕见病患者的药物使用权利。然而，受限于制度、

医保筹资能力和各地经济发展水平的不同，罕见病用药落地一直受到各

种主客观因素的制约，各地医保部门针对罕见病诊疗药物的保障筹资、

报销管理和资金支付制度不尽相同。对患者而言，罕见病用药保障“最

后一公里”政策具有极为重大的实践意义，是切实保障患者用药的关键。

因此，如何通过建立合理制度保障罕见病用药成为近年来行业、政策和

患者关注的焦点。

研究者在梳理相关政策时发现，我国各省份均在积极探索以基本医

疗保险为主的多层次保障体系：在基本医疗保险“保基本”的原则之下，

通过单独划拨基金方式实现罕见病报销筹资 ；借助惠民保等商业保险进

第一作者：王昊德，男，研究实习员

通信作者：何达，女，副研究员，上海市卫生和健康发展研究中心（上海市医学科学技术情报研究所）卫生技

     术评估研究部副主任

作者单位：上海市卫生和健康发展研究中心（上海市医学科学技术情报研究所），上海 201199
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一步强化保障，利用医疗救助等方式进一步完善患者财务兜底。其中，

江苏省在制度建设和运行方面具有较好的代表性。本文从罕见病用药保

障角度出发，通过梳理江苏经验，总结其中的优点和不足，同时提出相

关完善建议，以期为相关决策者提供参考。

一、江苏省罕见病保障制度

江苏省是我国较早建立多层次罕见病保障制度的省份，省内参加城

镇居民医疗保险、城镇职工医疗保险的主体可享受包括基本医疗保险、

医疗救助、补充医疗保险、罕见病基金在内的多层次医疗保障。

（一）待遇目录

基本医保方面，江苏省罕见病保障按照《江苏省基本医疗保险、工

伤保险和生育保险药品目录数据库（2021 年版）》执行，该目录与国家

医保目录实行动态同步，目前已纳入 1 000 余种药品，涉及罕见病包

括慢性粒细胞白血病、急性白血病、血友病、再生障碍性贫血、血友

病、系统性红斑狼疮、白塞病（Behcet's disease，BD）、系统性红斑狼

疮（systemic lupus erythematosus，SLE）、慢性再生障碍性贫血（chronic 

aplastic anemia，CAA）、运动神经元病（motor neuron disease，MND）等，

纳入甲类或乙类目录，报销比例按参保类型、接诊医疗机构和各市规定

执行，报销比例为甲类目录 75% ～ 85%，乙类目录 65% ～ 75%。根据

最新发布的罕见病目录，已有部分的罕见病治疗药物纳入江苏省基本医

疗保险和工伤保险药品目录库的报销范围。对符合条件的特别困难患者

进行医疗救助，该部分费用由各市自行列支筹集。同时，江苏省将部分

罕见病用药纳入大病医保保障范围，包含血友病在内的 17 种罕见病和

23 种罕见病药物按照 0 ～ 30 万元报销 80%，30 ～ 70 万元报销 90%，

70 万元以上报销全额费用的标准给予大病保障。

此外，针对罕见病治疗，江苏省多部门联合出台相关政策，2021
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年 7 月出台的《江苏省医疗保障局、江苏省财政厅、江苏省卫生健康委

员会关于建立罕见病用药保障机制（试行）的通知》（苏医保发〔2020〕

120 号），明确罕见病保障政策，建立江苏省全省统筹罕见病基金，医保

局等多部门联合出台了相关政策，将确诊患有戈谢病、糖原累积病 II 型

（庞贝病）、法布里病（法布雷病）、脊髓性肌萎缩症（spinal muscular 

atrophy，SMA）或黏多糖贮积症等罕见病种的患者纳入第一批罕见病用

药保障对象。按照江苏省罕见病基金政策相关规定，目前共涉及 5 种罕

见病 6 个药品，包含脊髓性肌萎缩，不包含多发性硬化等较为常见且药

品使用保障较好的罕见病。基金支付实行分段支付政策，按照 30 万元

以内报销 80%、30 ～ 40 万元报销 85%、40 万元以上报销 90% 分别进

行报销。基金实行动态调整制度，当药品通过国家创新药品谈判纳入目

录后即由基本医保支付或惠民保等商业保险支付。

在惠民保方面，保险规定了罕见病服药补充保障义务。根据中共中

央、国务院下发的《关于深化医疗保障制度改革的意见》指出，鼓励发

展补充性商业健康保险。江苏省针对性地推出“江苏医惠保 1 号”，对

列入罕见病服药保障体制范畴内的人员进行补充保障。若使用保险合同

约定《罕见病服药保障药品名册》所列药品，通过罕见病服药保障资产、

救助等报销后的个人自付剩余费用超过 5 万元的部分，无论是否既往症

人群都能报销 45%，最高可报销 20 万元。同时，申请人因罕见病相关

疾病产生的高额医疗费用，还可以分段报销，报销比例为 55% ～ 77%，

既往症较非既往症降低 10% 报销，最高可报 100 万元。

（二）保障筹资

江苏省基本医疗保险实行市级统筹制度。根据江苏省《关于整合城

乡居民基本医疗保险制度的实施意见》规定，江苏城乡居民基本医疗保

险筹资最低为每人每年 720 元，其中个人自付最低 210 元；江苏省近年
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来出台一系列政策推动职工医保市级统筹建立，按照“统一覆盖范围、

统一筹资政策、统一保障待遇”的方式，依据地市规定进行筹资。根据

相关统计数据显示，当前筹资标准约为每参保人每年 760 余元，基金收

入为 1 279.6 亿元。为凸显基本医保对罕见病保障的作用，江苏省建立“罕

见病基金”，通过全民筹资方式进行建立，所有基本医疗保险参保人员

交付费用中每人每年划转 2 元成立罕见病基金，共约 1.6 亿元只对罕见

病进行保障，不额外增加居民和职工医保参保人的负担。

此外，江苏省参加基本医疗保险的居民还可参加补充医疗保险“江

苏医惠保 1 号”。该保险与基本医疗保险相衔接，由江苏省医疗保障局

指导、中国银行保险监督管理委员会江苏监管局监督，筹资价格为 158

元 / 年。根据相关报道，该保险累计筹资额超过 4.1 亿元，该资金不进

行区分，属于“江苏医惠保 1 号”保障范围的疾病均可申请。

（三）运营支付

罕见病基金对罕见病的支付和诊断实行定点医疗机构制。基金设

3 家罕见病诊断医院，用于审评患者是否符合待遇标准；完成诊断后由

15 家定点治疗医院（包含 3 家诊断医院和 12 家各地市最大医疗机构）

进行后续治疗，基金直接与医院方对接报销，不需要额外报销通路和手

续。初期纳入目录罕见病病种均经过充分测算，目前基金运行无支付压

力。

在医保支付方面，保障对象在定点治疗机构治疗罕见病目录内的病

种，一个结算年度内在门诊和住院治疗发生的指定药品费用，由罕见病

用药保障资金按费用累加计算，确定支付比例为 80% ～ 90% 之间。特

效药按照省医疗保险目录的乙类药品的管理方法进行管理，并且城镇居

民医疗保险和城镇职工医疗保险的医疗保险基金实际支付比例分别不低

于医疗保险结算价格的 70% 和 75%。对于已经纳入国家目录的谈判创
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新药品，按照基本医疗保险政策进行报销，满足额外报销政策的部分按

惠民保等商业保险政策进行报销。江苏支持参保人使用商业医疗保险（苏

惠保），但该保险对于异地就医患者来说报销仍有困难。

罕见病所产生的药品和治疗费用支付分本地和省内异地患者执行。

对于本地患者，在定点医院或其他本地医院进行罕见病诊治的费用按照

单行支付标准进行报销和支付，江苏省已实现罕见病患者的线上“双通

道”数据系统，参保人通过在线方式直接支付给零售药店 ；罕见病基金

与医保基金实行分段分类报销，不额外增加报销手续 ；惠民保报销按照

相关商业保险承保机构规定执行。对于异地患者，异地就医没有开放统

筹基金支付药店的费用，单行支付的药品无法报销；由于系统原因，患

者需要自行垫付，再回参保地区报销；罕见病基金实行全省通保，可直

接在就诊地报销，惠民保报销政策与本地患者相同。

（四）援助救助和协助网络

根据《省政府办公厅关于健全重特大疾病医疗保险和救助制度的实

施意见》（苏政办发〔2022〕54 号），明确特困人员、最低生活保障对象、

困境儿童、低保边缘家庭成员等 10 类群体为主要救助对象，明确医疗

救助为基本医保、大病保险等支付后个人医疗费用负担仍然较重的患者

进行托底的保障性功能。救助待遇为对重点救助对象不设救助起付线，

在年度最高限额内按不低于70%的比例分类予以救助。在社会基金方面，

江苏省医学会罕见病学分会、南京市儿童医院等发起成立江苏罕见病援

助专项基金，重点支持江苏省国家罕见病目录的患者，尤其是纳入江苏

省保障政策但依然有支付压力的患者群体，推动患者得到持续有效治疗；

此外，还有江苏省妇女儿童福利基金会“我助妇儿康 ·儿童罕见病救助”

儿童罕见病患者救助计划等。

在罕见病数据和协助网络建设上，江苏省卫生健康委员会开展罕见
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病病例登记，联合江苏省医学会罕见病分会建立江苏罕见病患者数据库，

收集、储备患者样本和数据，在对患者进行规范化管理的同时，推动罕

见病的研究，加强罕见病筛查，开展科普宣传、健康教育活动等。

二、江苏省罕见病保障存在的问题

（一）制度间衔接不完善

尽管江苏省多年来通过一系列文件和相关规范，打通了基本医疗保

险和罕见病基金间的报销比例，极大地增加了患者的报销便利性，但在

当前多层次保障体系下仍存在优化空间。首先，患者个体保障间存在差

异，目前多层次保障涉及多个支付主体，在层层保障的过程中需要确定

和管理患者的个人自付上限，避免对部分主体的过度关注或保障不足，

避免因地域起付线、报销比例、政策覆盖范围等原因造成的省内保障水

平差异过大。其次，医疗救助系统与其他支付方式间的信息共享机制仍

然不足，医疗救助政策要求患者在基本医疗保险保障和民政部门认证之

后才能申请救助，过渡性的时间差可能耽误患者治疗，患者及其家属需

往返相关部门获得保障，造成时间和垫付医疗费用的资金成本。最后，

惠民保作为医保部门监督下的补充商业保险，与基本医疗保险和医疗机

构之间的数据共享仍有优化空间，报销便利性可进一步提高。

（二）多方力量引导不足

在多层次医疗保障中，慈善帮扶是非常重要的一层。江苏省建立的

专项救助基金主要依靠医疗机构和药品生产企业作为资金来源，尚未充

分吸收各类社会渠道资金。此外，江苏省医疗救助基金成立时间短，患

者知晓度仍有提升空间。同时，罕见病用药准确性和用药合理性高度依

赖相关知识的传播和推广。罕见病在我国诊断准确性较低，基层医院对

疾病和药物的知晓率也非常低。罕见病药物虽然在最近两三年间不断进

入中国，但罕见病患者治疗率仍然较低，合理用药比例不足，临床达标
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率不佳，疾病负担随之增加。相关医师和患者对药品适用性的知晓率仍

有提升空间。

（三）基金覆盖范围有待扩大

罕见病的定义是罕见病保障制度的基础。《中国罕见病定义研究报

告 2021》将中国罕见病定义为，新生儿发病率小于 1/ 万、患病率小于

1/ 万、患病人数小于 14 万的疾病。然而，对于医保支付方，罕见病的

基金保障不仅应考虑其医学定义，更应兼而广之考虑社会经济发展水平、

政府的财力和健康保险的支付能力。省级罕见病目录可通过对国家目录

的细化筛选，基于本省情况进一步明确省内罕见病保障的目标和范围，

从而为未来基金扩容和相关跨省联盟集采工作明确目标和方向 ；另一方

面，公布省级罕见病目录或保障疾病的遴选规则也可进一步增强政策制

定的合理性，增强患者对政策的认同和信心。然而，当前江苏省并未出

台相关罕见病保障遴选标准或目录，罕见病基金内包含的疾病种类较少，

在一定程度上阻碍了罕见病保障事业的发展。

三、政策建议

（一）加强制度衔接性

当前江苏省已在全省范围内建立了较为完备的基本医保筹资框架下

罕见病基金支付体系，省内罕见病立法较为完善，具备完善制度衔接性

的政策基础。江苏省应从基本医疗保险异地报销患者出发，首先解决省

内不同地区罕见病报销比例不同的问题，实行罕见病药品医保内基金专

款专用、省级即时拨付，取消患者垫付，提升患者结算速度 ；在省内定

点医院建立罕见病目录，对《中国罕见病定义研究报告 2021》中规定

的罕见病实行“统一报销比例、统一待遇标准、统一治疗用药类别”的

管理方式，避免出现基本医保药物报销比例不同的问题。

商业保险尤其是惠民保的政策应进一步关注不同保障机制的衔接，
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医保部门应会同商业保险公司建立一体结算账户，采取监管账户模式加

强不同基金协调，参考澳大利亚等私营保险发展较好的国家，引入共同

审核机制发挥商业保险监督职能。在硬件方面，建议医疗机构加强对于

一站式结算配套设备的投入和政策关注，通过加强投入降低结算难度。

（二）充分调动各方主体责任

罕见病看病难、看病贵等问题的解决需要医疗机构、医保部门、患

者、企业和社会组织等利益相关方的多方参与和努力。在医生教育方面，

相关罕见病研发企业和行业协会应加强行业研究投入，举办相关会议和

培训班，推广罕见病快诊快治方法，提升专业医护人员知晓度。在数据

积累方面，过往研究发现罕见病研究相关真实世界数据积累不充足，未

能充分发挥罕见病过往数据在药品谈判、药物使用上的优势，江苏省卫

生部门近年来联合相关医疗机构建立罕见病专门数据库，应加强对于配

套设备的投入，充分发挥数据的倍增效应。在产业建设方面，相关部门

应前瞻地看到罕见病用药大多数依赖进口，这是造成高价格和低可及性

的主要原因 ；江苏作为生物制药产业发展的高地，具有先发优势和从根

本上解决国家罕见病治疗价格昂贵的发展基础，地方要出台强有力的产

业激励政策，例如通过税收减免和资金扶持方法鼓励罕见病研发，必要

时可利用医保基金的战略购买优势引导企业进入罕见病市场，鼓励企业

对已有的罕见病药物开展专利谈判和仿制，从根本上扭转罕见病无药可

用、无廉价药可用的窘境。

（三）优化药物使用和保障

受公立医院次均费用等国家绩效考核指标限制，一些独家品种且临

床急需的孤儿药也出现“进院难、进目录难、处方难”的困境。尽管当

前目录已覆盖十余个罕见病病种，但仍有相当多的罕见病特效药未能顺

利进入医保目录。对于目录内罕见病药品，部分罕见病重症治疗药物基
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本只能在医院内使用，医院渠道一旦被堵塞，就意味着患者完全无药可

用。江苏省作为我国经济发展条件较好的省份，有条件通过省级谈判扩

大罕见病保障范围，优化参保患者保障水平。

具体来看，医保部门应首先确立罕见病保障事业的发展方向和保障

目标、遴选标准。会同卫生部门，在当前罕见病目录基础上，研究制定

省内罕见病保障目录，以不增加参保群众负担为目标，适当拓展罕见病

基金的覆盖范围 ；在罕见病药物方面，应联合医疗机构发掘临床必需、

患者呼声强烈、有助于增强社会公平性的目录外罕见病特效药，通过省

级谈判方式先行先试纳入医保目录，减轻全省患者用药负担；会同产业

界、行业协会等研究制定罕见病医保发展规划，对国家罕见病目录二次

筛选，遴选出在未来几年有能力覆盖、收益群众广、当前负担重的罕见

病病种，按照发展计划分批逐步纳入罕见病基金或惠民保保障当中。

（责任编辑：张苹）
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罕见病药物价值评估框架：国际进展与启示

孙 辉1　金春林1　黄 镇2　顾一纯1　何 达1　李福明3　王海银1

【摘　要】 文章针对我国罕见病药物价值评估的现状，系统梳理欧盟、波兰、

保加利亚等有代表性的国外组织和国家在罕见病药物综合价值评估方面的做法，发

现其中存在的问题，并就在中国开展罕见病药物价值评估提出针对性的建议，以期

为临床和医保决策提供参考。

目前，罕见病造成患者疾病经济负担重、医保基金压力大等问题，

通过构建罕见病药物宏观多维决策框架，促进罕见病药物合理、公平、

可及、可负担的临床使用，对保障人群健康以及医保基金管理具有重要

意义。因此，本文在总结欧盟、波兰和保加利亚等较为成熟的国际组织

和国家经验做法基础上，从社会视角出发，基于罕见病用药人群，探索

建立罕见病药物宏观多维决策框架，系统分析该类药物使用的临床价值、

患者价值和社会价值，为临床决策与医保决策提供参考。

一、我国罕见病药物价值评估的现状

罕见病，又称“孤儿病”。根据世界卫生组织的定义，罕见病是指

那些发病率极低，患病人数占总人口的 0.65‰～ 1‰的疾病。世界各国

根据自己国家的具体情况，对罕见病的认定标准存在一定的差异。罕见

病具有发病率低、诊断复杂、病情严重、经济负担重、药物研发费用高、
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药物售价高等特点。同时由于临床证据缺乏，比如患者人群少、临床随

机对照试验规模小、头对头对比证据较少、长期临床治疗结果等原因，

导致罕见病卫生经济性评估挑战较大。 

目前，基于卫生技术评估（Health technology assessment，HTA）和

药物经济学（Pharmaceutical Economics，PE）证据是药品医保准入的主

要路径。然而，单纯的 HTA/PE 证据往往难以应对所有问题，比如药物

的公平性、预防性益处、罕见靶点、罕见病药物的价值评估等。因此，

学者呼吁，药品准入在基于 HTA/PE 证据的同时，需要应用多准则决策

(Multi-Criteria Decision Analysisi，MCDA) 方法，可以科学促进该类药

物公平、可及、可负担的准入使用，以提高决策的科学性和合理性。在

开展药物多准则决策时，首先需要明确决策的价值框架。

二、国外有关组织和国家罕见病药物价值评估工作进展

（一）欧盟

2013 年，欧盟开展实验性试点研究，应用多维决策分析的方法，

建立了评估孤儿药的框架，为罕见病治疗药物医保报销权衡提供了明确

的参考依据，该框架共确立 8 个属性，其中 4 个属性与罕见疾病的治疗

和预后等相关，另外 4 个属性与治疗罕见疾病的药物相关。

１. 罕见疾病和相关未满足需求的影响

（1）在无新药的情况下，有效的治疗方案 / 最佳支持性护理的可用性；

（2）在目前治疗标准下，疾病生存预后；

（3）在目前治疗标准下，疾病发病率和患者临床残疾；

（4）在目前治疗标准下，疾病对患者日常生活的社会影响；

2. 治疗药物的影响

（5）治疗创新，新治疗药物的科学进步以及对患者预后的贡献；

（6）治疗临床疗效和患者临床结果的证据；
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（7）治疗安全；

（8）治疗对患者和照顾者日常生活的社会影响。

欧盟邀请临床专家、卫生经济学专家组成专家组和欧洲罕见病患者

代表组成患者组，分别对罕见病治疗药物评估框架中的属性进行权重分

配。见表 1。两组在属性权重的分配上略有差异 ：专家组认为罕见病治

疗的临床疗效证据最为重要，其次为当前治疗方式的可用性 ；患者组属

性权重分布较专家组更为平均，更关注治疗临床疗效证据以及治疗对患

者和照顾者日常生活的社会影响等两个属性。

表 1　欧盟罕见病治疗药物评估框架权重分配

属性 专家组权重（%） 患者组权重（%）

当前治疗的可用性 19.5 11.0
疾病生存预后 14.0 11.5
疾病发病率和患者临床残疾 12.0 15.0
疾病对患者和护理人员日常生活社会影响 8.0 15.0
治疗创新 0.0 5.0
治疗临床疗效证据 27.5 17.5
治疗安全 8.0 7.5
治疗对患者和照顾者日常生活的社会影响 11.0 17.5

（二）波兰

对于罕见病药物价值评估，波兰的做法是首先通过系统的文献综述，

确立孤儿药报销的 MCDA 标准。其次，建立孤儿药数据库，对卫生技

术评价 (HTA 建议 ) 进行分类，并进行 MCDA 评价。最后，对 HTA 和

MCDA 结果进行比较。如果达到最大点数的 50% 以上，则认为 MCDA

结果为阳性 ( 基础病例 )。波兰罕见病药物价值评估框架指标因素共 10

个，主要包括适应症数量、疾病罕见程度、疾病严重程度、技术创新、

制造技术的复杂性、治疗替代方案（未满足的医疗需求）、临床效率的

科学证据（不确定性水平）、用药的好处（安全和不利影响）、成本效果、

预算影响等。波兰罕见病药物价值评估框架与指标赋分见表 2。
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表 2　波兰罕见病药物价值评估框架与指标赋分

指标 指标赋分

适应症数量 唯一适应症（2 分）

超过一种孤儿适应症（1 分）

一种或多种常见病适应症（0 分）

疾病罕见程度 每 10 000 名 公民的患病率 < 0.5（2 分）

患病率在每 10 000 名公民 0.5 和 1 之间（1 分）

每 10 000 名公民的患病率 >1（0 分）

疾病严重程度 死亡率高，预后差，例如癌症（2 分）

没有高死亡率和发病率的慢性病（1 分）

严重残疾，严重损害个人在以下方面发挥作用的核心能力，例如听力、视

力等（1 分）

技术创新 先进治疗药物，包括生物制药、创新药物合成实体和递送系统以及非生物

复合药物（2 分）

常规小分子，其中至少有一个其结构中的立体中心（1 分）

广泛可用的简单化学实体（例如醋酸锌）（0 分）

制造技术的复杂性 昂贵的生物技术过程（2 分）

由至少 3 个独立化学组成的复杂合成路径转换（1 分）

制造需要对大多数中间体使用分离技术（1 分）

治疗替代方案（未

满足的医疗需求）

没有可比的替代方案（2 分）

可用二线治疗（1 分）

至少有一个可比的替代方案（0 分）

临床效率的科学证

据（不确定性水平）

具有硬终点的随机安慰剂（或活性）对照临床试验，例如总生存期或进展

时间 （2 分）

具有替代终点的随机安慰剂（或活性）对照临床试验 (1 分 )
不受控制的非随机临床试验、观察研究或队列研究相关但只有有限的不确

定性（1 分）

具有高度不确定性的非常有限的数据——例如病例报告（0 分）

用药的好处

（安全和不利影响）

只有轻微和可逆的不良事件（2 分）

严重不良事件发生率低（1 分）

严重不良事件发生率高（0 分）

成本效果 增量成本效果比低于 24 000 欧元（2 分）

增量成本效果比介于 24 000 和 48 000 欧元之间（1 分）

增量成本效果超过 48 000 欧元（0 分）

预算影响

（以欧元计）

前两年报销总成本：

低于 120 万欧元的预算节省或积极的预算影响（2 分）

在 120 和 240 万欧元之间（1 分）

超过 240 万欧元（0 分）
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波兰在对 27 例孤儿药评价中，MCDA 结果和 HTA 结果不一致的

有 12 项，与标准的 HTA 过程相比，MCDA 方法可能会导致不同的药物

报销结果，一方面是因为 MCDA 标准下，其考虑更为系统全面，增加

孤儿药负面评价的可能性，另一方面，其可能揭示额外的价值，促进更

加全部的价值展示。

（三）保加利亚

保加利亚建立了 MCDA 价值测量模型来评估和评价罕见病用药，

框架指标包括健康效益、临床效用、药品定位（救命药物）、药物安全性、

可替代性、疾病严重程度、疾病负担、预算影响、成本效果、证据强度、

弱势群体等，并组织利益相关方代表共 13 人组成专家组，人员主要包

括 3 名医疗专业人员、4 名卫生当局代表、3 名患者代表和 3 名行业代表，

共同探讨决策标准的权重。保加利亚罕见病治疗药物多维决策的指标和

权重见表 3。专家组一致同意将医疗技术的特点作为报销的重要考虑因

素，同时考虑疾病严重程度及疾病负担标准，以强调卫生保健的公平性。

证据强度可能是孤儿药评估和评价的一个关键标准。证据不仅被用来形

成报销决策，而且还被用来为所推行的政策提供合法性。
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表 3 保加利亚罕见病治疗药物多维决策的指标和权重

指标 分类 权重（%）

健康效益 治愈 10
预期寿命和生活质量 10

预期寿命 6
生活质量 7

临床效用 临床及统计学上显著 9
临床上显著 5
统计学上显著 2

药品定位（救命药物） 是 11
否 0

安全性 无不良反应 8
非稀有不良反应 5
频繁不良反应 3

非常频繁不良反应 1
可替代性 否 6

是 0
疾病严重程度 慢性危及生命的疾病 15

急性疾病 17
慢性非危及生命的疾病 14

疾病负担 ＜ 1 538 欧元 / 年 0
1 538 ～ 8 718 欧元 / 年 1
8 718 ～ 14 359 欧元 / 年 2

＞ 14 359 欧元 / 年 5
预算影响 ＞ 2 256 410 欧元 / 年 0

358 974 ～ 2 256 410 欧元 / 年 1
38 462 ～ 358 974 欧元 / 年 2

＜ 538 462 欧元 / 年 5
成本效果 效果更多，成本更少 6

效果更多，成本更多 4
效果更少，成本更少 1

证据强度 随机对照试验 8
非随机对照试验 5

队列和病例对照研究 3
横断面调查 1

病例报告和专家观点 1
弱势群体 儿童和老年人 5

儿童 4
老年人 3
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三、目前国外罕见病药物价值评估框架存在的问题

从国外经验来看，价值评估框架可以全面反映技术价值，对于支撑

罕见病药物政策决策、临床决策、患者决策发挥了重要作用。各国罕见

病药物价值评估框架中指标共同维度主要有：（1）疾病本身的严重程度；

（2）患者的疾病负担；（3）考虑药物临床价值，包括安全性、有效性、

适应症数量、未满足的需求；经济价值，包括成本效果、预算影响；（4）

考虑证据的强度；（5）药物的创新性；同时，针对不同价值维度，给予

不同的权重赋值，从而进一步量化罕见病药物价值的评价。

尽管如此，各国罕见病药物价值评估框架也存在一些问题。首先，

价值评估框架中患者价值评估缺少考量，主要体现在 ：（1）缺少患者需

求的评估；（2）缺少患者意愿支付结果显著影响患者价值的结果，目前

对于患者意愿支付结果研究较少。其次，证据开发、证据标准有待完善，

主要体现在：（1）目前的价值评估框架以临床实验证据和专家意见为重

点，但在随着时间变化而产生新证据开发；（2）缺少在整个技术生命周

期中的价值评估机制；（3）欠缺证据标准的制定；（4）欠缺对于联合治

疗方案的定义和评估。

四、对我国罕见病药物价值评估的借鉴

研究发现，欧盟罕见病治疗药物评估框架中属性的权重分配人员纳

入了临床专家、卫生经济学专家及患者代表，体现了多方参与、多元决

策的原则。波兰采取建立罕见病药物数据库，首先对卫生技术进行分类，

再进行 MCDA 评价，并建立一整套评价指标的做法，体现了评价系统化、

精确化、全面化的原则。保加利亚同样建立了多利益相关者参与的决策

机制，并强调将证据强度作为孤儿药评估和评价的一个关键标准，体现

了重视卫生保健公平性的原则。

我国目前对罕见靶点用药价值评估仍然处在探索阶段，对罕见病药
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品的评估研究多集中在疗效评估和经济性评估上。罕见病药物的社会价

值，如公平可及、需求满足等维度，都是罕见病药品价值评估的重要组

成部分，但在国内的罕见病药品价值评估中较少涉及。此外，我国现阶

段的罕见病药物的价值评估中，缺少罕见病自然病史、流行病学、临床

疗效和成本等方面的数据，也很难得到成本—效果分析方面的结果，这

也对传统方法评估罕见病药品价值带来挑战。在借鉴国外经验基础上，

我国在进行罕见病药物价值评估时需要从以下几个方面来考虑。

（一）需要充分考量患者价值和社会价值方面的评价

尽管罕见病药物价值评估框架的最终用户往往是卫生服务提供方和

支付方，但患者是医疗保健服务的接受方，如果不考虑患者的观点，可

能会导致高估或低估治疗的价值，毕竟降低患者疾病负担、保障患者健

康水平是医改的初心使命。尽管目前有很多关于患者价值的倡导，但很

少有价值框架来全面和有效地评估患者的价值。参考国际经验，罕见病

药物价值评估框架的指标应包含更多患者价值和社会价值成分，充分反

映患者的具体需求或偏好，以此来加强患者价值的评估。通过鼓励患者

积极参与制定和完善框架，并参与评估个人保健服务的价值。此外，对

于罕见病药物的社会价值也应加强评估，深入探索我国罕见病药物社会

价值评估维度、评价方法等，从而进一步量化罕见病药物的社会价值。

（二）需要加强罕见病药物动态证据的开发和积累

现有价值评估反映了在某一特定时期的效益和成本，但就许多干预

措施而言，证据仍在不断积累，技术也在不断演变。因此，干预措施的

价值可能会随着时间的推移而改变，如果不考虑动态变化的证据和创新

的价值评估可能会导致过时或误导性的发现。因此，价值评估需要加强

动态证据的开发和积累。由于罕见病患者人群少、临床随机对照试验规

模小、头对头对比证据较少、长期临床治疗结果缺少等原因，罕见病药

36 37

他山之石



物的价值评估往往更加需要关注真实世界证据。参考国际经验，我们需

要探索建立罕见病药物数据库，基于真实世界数据，加强罕见病药物动

态证据的开发和积累。

（三）需要将罕见病药物价值评估与预算影响分析分开评估

国际经验表明，除以药物医保准入决策环节纳入预算影响分析外，

价值评估框架中较少纳入预算影响分析维度。价值可宽泛地定义为相对

于净成本，卫生保健服务所提供的净效益。相比之下，预算影响是一个

人口层面的衡量指标，反映了医保支付者为特定卫生保健服务的支付范

围和能力，也反映了支付者或整个社会是否有能力和意愿维持技术或其

他服务的预算影响，但预算影响分析不表明该支出的价值是好是坏。因

此，价值评估框架应与预算影响分析分开进行评估。

（四）需要探索构建罕见病药物健康效果评价方法体系

国际经验表明，多方参与、多元决策的原则是罕见病药物准入的重

要基础。基于罕见病药物特点开发药物效果评价方法体系是国际上罕见

病药物价值评估的典型做法。因此，建议临床专家、卫生经济学专家、

患者代表充分参与对罕见病治疗药物价值评估框架指标的权重分配，基

于药物本身特点，探索罕见病治疗药物的健康结果评价方法体系，完善

评估准则与方法共识，既可以为价值评估框架提供方法支撑，同时也可

以全面展示技术效果，辅助决策。

（责任编辑：信虹云）
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卫生保健设置中罕见病与常见病的优先权比较： 

基于系统综述的社会偏好证据

顾一纯 王安琪 唐 欢 姜遇姬 冯泽昀 王海银

【摘 要】 明确罕见病与常见病在卫生保健优先顺序设置中的社会偏好，有利

于为卫生保健优先事项确定与卫生资源合理化配置提供理论基础。文章通过检索电

子数据库相关文献，围绕人数权衡法、层次分析法、离散选择实验三种方法，提取

公众对罕见病偏好的关键信息。公众对罕见病与常见病治疗优先权设置以中立观点

居多，所纳入的研究结果显示，当所有条件相同时，尚未发现罕见性的社会偏好，

但在公众考虑到罕见病的比例优势或者受访者是年轻人时，存在罕见性的社会偏好。

除罕见性以外，公众在罕见病与常见病卫生保健优先权设置过程中，还会权衡比较

治疗后健康收益、治疗方案的功效、治疗的安全性、公平性、未满足的需要、疾病

严重性等属性。综合各项研究，关于社会偏好的国际研究没有为罕见病医疗保健优

先权的设置提供充足证据，卫生政策决策者应综合考量社会偏好以合理设置卫生保

健优先事项。

医疗资源的稀缺性导致资源的合理优化配置成为国际社会关注的问

题，而罕见病作为一种特殊的疾病，面临药物开发困难且成本昂贵、患

病人数较小、医疗可及性较差、治疗效果难以保证等问题，如何保障罕

见病患者享有平等的医疗保健权，以及卫生资源如何在罕见病和常见病

患者之间公平且高效配置成为学术界日渐探讨的话题。不同利益相关者

第一作者：顾一纯，女，研究实习员

通信作者：王海银，男，副研究员，上海市卫生和健康发展研究中心（上海市医学科学技术情报研究所）卫生

     技术评估研究部主任

作者单位：上海市卫生和健康发展研究中心（上海市医学科学技术情报研究所），上海 201199
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对上述问题存在不同解答，本文重点关注公众如何将有限的医疗资源在

罕见病与常见病之间进行合理配置，换言之，了解公众如何设置罕见病

与常见病的卫生保健优先权。近年来，探讨罕见病的社会偏好的实证研

究日益增多，但研究结果之间的差异较为显著，没有形成系统且统一的

偏好体系，而相关系统综述多数考虑卫生保健的社会偏好，基于罕见病

与常见病对比情境下社会偏好的综述研究非常有限，因此，本文系统梳

理相关研究结果，综合各项研究的共性与差异，明确罕见病与常见病在

卫生保健优先顺序设置中的社会偏好，以期为卫生保健优先事项确定和

疾病阈值调整提供科学证据。

一、资料与方法

（一）资料来源

本文遵循系统评价分析报告规范（the preferred reporting items for 

systematic reviews and meta-analyses，PRISMA）（2009）指南，围绕罕见病、

社会偏好和价值框架三个方面，对建库至 2022 年 8 月 31 日的相关文献

进行检索、评估与梳理。在 Ovid Medline、Embase、Web of Science 和

Econlit（via EBSCOhost）4 个数据库中，采用医学主题词（MeSH）和

关键词的方式进行检索，检索词包括 ：social behavior、social cognition、

social integration、social interaction、social identification、group 

identification、health equity、social justice、health services accessibility、

gender equity、rare disease、delayed diagnosis、neglected disease、orphan 

drug production、undiagnosed disease。

（二）文献纳入与排除标准

本文通过专题小组讨论，明确文献纳入与排除的标准。

1. 纳入标准

（1）文献是经过同行评议的高质量英文文章。（2）文献的资料来源
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是经过实证调研的原始资料。（3）文献主要内容涉及罕见病、医疗服务

优先级、社会偏好等。（4）文献的调查对象是普通公众。（5）文献中使

用的方法是权衡的定量分析方法（如基于选择的方法、人员权衡方法、

排名或评级测试等）。（6）文献明确陈述偏好启发和分析结果。

2. 排除标准

（1）没有经过同行评议的非英文文献（如被确定为案例报告、评

论、社论和其他类型的非同行评审文章）。（2）文献的资料来源是非实

证研究或非原始资料（如理论研究、文献综述）。（3）文献的内容超出

本文限定的罕见病相关的医疗保健优先权（如全球医疗保健优先权、医

疗机构内的优先权）。（4）文献的研究对象是普通公众的子群体（如患者、

医务人员、卫生政策决策者）。（5）文献中使用定性研究方法（如焦点

小组、结构性访谈）。（6）文献中没有明确陈述偏好或分析结果。

（三）文献筛选与信息提取

使用 Endnote 软件排除重复文献，将其他文献分配给两位评审人进

行独立评阅。两位评审人结合研究目的，通过文献的标题与摘要进行初

步筛选，在此基础上，根据文献纳入标准与排除标准，两位评审人阅读

全文，判断文献为“纳入”“排除”或“不确定”，对于“不确定”或两

位评审人判断不一致的文献，经过专题小组讨论以明确最终是否纳入。

对纳入的文献进行信息提取。首先，对两位评审人进行相关培训，

并随机选择两篇文献进行预分析，以确保高质量与一致性。其次，两位

评审人根据预制的信息提取表（包括背景信息、研究信息、结果信息等）

进行信息提取与归类，并通过专题小组讨论以解决信息提取不一致的问

题。

（四）数据分析与整理

对纳入的文献进行系统分析，在罕见病与常见病对比情境下，对公
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众的属性偏好与优先选项等结果信息进行提取，并结合专题小组讨论对

纳入文献的最终属性及偏好进行整理与分析。

二、研究结果

（一）检索结果

本文检索到相关文献 474 篇，其中 Web of Science 131 篇，Ovid 

Medline 115 篇，Embase 192 篇，Econlit 没有检索到相关文献，为进一

步确保检索文献的全面性，手工检索补充文献 36 篇。剔除重复文献 166

篇，获取文献 308 篇。通过标题和摘要剔除文献 249 篇，阅读全文后剔

除文献 45 篇，最终纳入文献 14 篇。文献筛选流程及结果见图 1。

图1 文献筛选流程图

通过数据库检索和其他资源补充得到的文献

识
别

文献来源 * ：

  Web of Science (n=131 )
  Medline (n=115 )
  Embase (n=192 )
  Econlit (n=0)
  其他资源补充获得 (n=36 )

筛选前剔重的文献

剔重的文献 (n=166 )

通过阅读标题和摘要排除文献 (n=249)
非英文文章 (n=6)
文献没有明确陈述偏好，或资料来源是非实证研究或非

原始资料以及采用定性方法或理论研究 (n=21)
无法获取全文或无同行评议的文章 (n=71)
非罕见病相关 (n=94)
非卫生健康相关或调查对象是普通公众的子群体 (n=57)

通过阅读全文排除文献 (n=45)
文献没有明确陈述偏好，或资料来源是非实证研究或非

原始资料以及采用定性方法或理论研究 (n=4)
无法获取全文或无同行评议的文章 (n=3)
非罕见病相关 (n=8)
非卫生健康相关或调查对象是普通公众的子群体 (n=30)

剔重后获得文献 (n=308)

阅读全文复筛 (n=59)

纳人综述的文献 (n=14)

筛
选

纳
入
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（二）文献特征描述

在纳入的 14 篇文献中，发表时间集中于 2010 年以后，2 篇文献发

表于 2012 年以前，4 篇在 2012—2016 年发表，大部分（8 篇）发表于

近 5 年（2017—2022 年）。从分布地区来看，数据大多来源于挪威、加

拿大、英国等西方发达国家；从调查对象来看，年龄基本上在 18 岁以

上，大部分研究（9 篇）的样本量在 1 000 人以上。涉及的方法主要有

3 种：人数权衡法（Person Trade-Off，PTO）、离散选择实验（Discrete 

Choice Experiment，DCE）和层次分析法（Analytic Hierarchy Process，

AHP）。其中，人数权衡法（PTO）是群体决策为基础的测量方法，要

求应答者扮演决策者角色，在两个竞争性备选方案中做出选择或保持中

立，并根据情景模拟的最终选项分析判断应答者的具体偏好。离散选择

实验（DCE）属于多重变量分析的方法之一，要求被试将从不同的假设

场景（对应不同的变量以及变量的不同水平）中，选择一个自己更喜欢

的情形，而不是直接从单个变量的不同水平中做出选择来反映自己的偏

好，并据此分析各属性偏好及权重大小。层次分析法（AHP）是对定性

问题进行定量分析的一种简便、灵活而又实用的多准则决策方法，可对

各属性偏好强度进行排序。纳入文献的基本特征见表 1。
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表 1 纳入文献的基本特征

第一作者（年份） 国家 样本量（人）研究人群年龄（岁） 方法

Desser（2010） 挪威 1 547 40 ～ 67 人数权衡法（PTO）

Mentzakis（2011） 加拿大 213 平均 22 离散选择实验（DCE）
Linley（2013） 英国 4 118 大于 18 人数权衡法（PTO）

Desser（2013） 挪威 2 767 40 ～ 67 人数权衡法（PTO）

Dragojlovic（2015） 加拿大 2 211 大于 19 人数权衡法（PTO）

Ramalle-Gomara（2015） 西班牙 234 平均 24 简单选择法

Chim（2017） 澳大利亚 3 080 大于 18 人数权衡法（PTO）

Richardson（2017） 澳大利亚 702 大于 18 人数权衡法（PTO）

Wiss（2017） 瑞典 1 270 20 ～ 75 人数权衡法（PTO）

Bourke（2018） 英国 3 950 大于 18 离散选择实验（DCE）
人数权衡法（PTO）

Rizzardo（2019） 加拿大 2 539 大于 19 层次分析法（AHP）
Bae（2020） 韩国 3 482 大于 20 人数权衡法（PTO）

Toumi（2020） 法国 958 大于 18 离散选择实验（DCE）
Yamoah（2021） 新西兰 500 大于 18 层次分析法（AHP） 

人数权衡法（PTO）

（三）属性和偏好

1. 罕见病与常见病的优先权设置——基于 PTO 的结果

首先，罕见病区别于常见病的属性是罕见性，Desser、Linley、

Chim 等研究指出，在所有条件都相同的情况下，大部分公众对于罕

见病和常见病的治疗优先权保持中立态度，没有罕见性的社会偏好。

Wiss、Bae 两项研究结果表示，在特定因素作用下，公众存在对罕见性

的偏好。（1）公众考虑到罕见病的比例优势，比例优势是指以牺牲绝对

数为代价来最大化相对数的偏好，比如个人通常倾向于帮助较大的比例

（如 100 人中的 100 人），而不是较小的比例（如 10 000 人中的 100 人）。

在为罕见疾病患者确定优先顺序时，比例优势的作用可能很重要，因为

罕见疾病患者可治疗的相对比例远高于普通疾病患者可治疗的相对比

例。（2）年轻人会表现出较强的罕见性偏好。
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其次，在罕见病与常见病情境选择中纳入治疗成本属性，Desser、

Linley、Chim 等研究发现，当罕见病成本高于常见病成本时，公众对

于两者治疗优先权的选择仍以中立态度居多，Desser 研究结果显示，当

罕见病成本是常见病成本的 4 倍、8 倍、25 倍时，表示平均分配资金的

公众占比分别为 48.4%、45.1%、38.9%，这表明当治疗罕见病的机会成

本增加时，分配给罕见病的资金份额会受到影响，但影响程度较小，随

着价格的大幅变化，公众分配给罕见病的资金平均值变化有限。尽管罕

见疾病的机会成本很高，但大部分受访者在罕见病患者和普通病患者之

间相对平均地分配资源，在两者优先权设置中没有发现基于价格反应的

社会偏好，这其实与公众的公平性偏好也相关联。在 Desser、Ramalle-

Gomara、Richardson 等研究中，通过李克特量表的形式进行测量，结果

显示公众同意“即使罕见病治疗成本昂贵，罕见病患者也应平等享有

医疗保健”的观点。然而，Bae 研究结果则显示，在罕见病和常见病之

间进行资源分配时，公众会为成本更低的疾病提供更多资源，并且在

Richardson 研究中也证实，公众支持为人均成本较低或者总成本较低的

罕见病提供服务，这反映了公众对于低治疗成本的普遍偏好。

再次，Desser 等研究发现，对于罕见病和常见病优先顺序的选择

不是中立态度的公众，更加倾向于赋予常见病优先权。Dragojlovic、

Bae 研究则指出，更大比例的受访者倾向于资助普通病患者。Ramalle-

Gomara 在利用李克特五点计分法进行测量时，也同样指出，72.6% 的

人认为大部分预算应该用于治疗常见病。同时，Desser 研究结果显示，

公众在选择前进行了“聚焦”练习（即在选择前明确资源分配的原则），

对高效率的普遍偏好会导致用于常见疾病组的资源份额增加。Linley、

Chim 等研究纳入了健康收益属性，结果显示公众普遍倾向于为健康收

益高的常见病提供更多卫生资源，对于良好健康收益有普遍偏好。
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此外，Richardson 研究显示，在资源有限时，罕见病与常见病的资

源分配应按照疾病的严重程度，从低严重性条件重新分配到高严重性条

件，这表明严重性疾病的治疗优先权。同时，该项研究结果还显示，公

众支持为罕见病提供有效但成本低的服务，这进一步表述了公众对于良

好健康收益和低成本的普遍偏好，注重治疗的有效性和低成本，这与

Bae 的研究结果一致。

2. 罕见病与常见病对比情境下属性偏好排序——基于 DCE 与 AHP

结果

Rizzardo、Yamoah 两项研究利用 AHP 方法，就公众对罕见病与常

见病药物覆盖决策问题进行权衡分析，研究除价格和相关因素以外的

其他价值属性在决策中的相对重要性，并根据权重大小进行重要性排

序。Rizzardo 以加拿大人为研究对象，结果显示疾病罕见性的权重较低

（0.021），在涉及的 13 个属性中排名倒数第二。除罕见性以外，其他属

性及权重大小如下：药物的安全性（0.147）、药物的作用能力（0.140）、

药物治疗对生活质量的潜在影响（0.137）、疾病严重程度（0.127）、药

物治疗在延长寿命方面的潜力（0.100）、患者选择的生活方式（0.066）、

药物治疗的公平性（0.063）、患者家庭可提供支持性（0.058）、患者年

龄（0.046）、患者的社会经济地位（0.038）、未满足的需要（即没有其

他可替代药物，0.037）、患者依从性（0.021）。Yamoah 以新西兰人为研

究对象，探讨公众对于罕见病药物资助的属性偏好，同样发现罕见性的

权重排名倒数第二，其他属性按照权重自大到小排序依次为：药物治疗

对生活质量的潜在影响、药物的作用能力、药物的安全性、疾病的严重

程度、药物治疗在延长寿命方面的潜力、药物治疗的公平性、患者的年龄、

患者家庭可提供的支持性、患者生活方式的选择、未满足的需要、患者

的社会经济地位、患者依从性。
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Mentzakis、Bourke、Toumi 通过 DCE 方法分析公众对于资助罕见

病药物的社会偏好。Mentzakis 研究发现，其他条件相同的情况下，公

众不赞成为治疗罕见病药物投入更多资金，也不赞成为提高罕见病患者

的寿命年投入更多资金，在罕见病和常见病的属性权重上没有显著差

异。同时在罕见病和常见病药物覆盖的决策中，公众对有良好治疗效

果、严重程度高的疾病存在普遍偏好。Bourke 以英国人为研究对象，结

果显示公众并不支持为罕见病提供更多的资金优惠（罕见病治疗的系数

为 -0.52）。同时公众对疾病流行程度以外的其他属性偏好权重大小如下：

治疗收益（0.86）、改善生活质量（恢复到正常生活）（0.66）、改善生活

质量（改善了一些，0.39）、疾病对生命治疗造成威胁（0.18）、其他药

物治疗的可用性（-0.075）、治疗成本（-0.022）。

Toumi 以法国人为研究对象，研究结果显示公众对罕见性存在一定

偏好但并不显著非优先考虑事项，患病人数分别为 500 人和 2 000 人的

两种疾病，公众对两者的治疗优先权选择尚未发现统计学差异，而在患

病人数分别为 500 名与 10 000 名（0.293）、500 名与 20 000 名（0.233）

两种疾病间优先权的比较发现有统计学意义。除患病人数以外的其他

属性及权重大小如下 ：药物治疗对疾病死亡率影响的权重估计值最大，

公众更倾向于选择增加 30 年预期寿命的药物，而不是延长病人 10 年

（-0.964）、2 年（-0.919）或对预期寿命没有影响的药物（-1.112）。公

众考虑的第二大属性是药物治疗效果的确定性，公众倾向于有确定治疗

效果的药物，相比之下，公众不考虑治疗效果的确定性一般（-0.560）

或确定性不足（-0.838）的药物。公众对药物替代疗法可用性和药物安

全性很敏感，与具有有效替代方案的药物相比，公众更可能选择没有可

用替代方案的药物（0.178）或替代方案的有效性有限的药物（0.291）。

与不会引起不良反应的药物相比，有严重不良反应的药物被选择的可能
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性较小（-0.462）。人均治疗费用也会对公众选择产生一定影响，人均

费用较低的药物被优先考虑，但影响有限，只有在人均 50 万法郎（约

50.81 万美元）和 1 万法郎（约 1.02 万美元）之间，发现公众对 1 万法

郎的偏好有统计学意义（-0.235）。尽管我们普遍认为公众对致残率较

高的疾病有偏好趋势，但该项研究尚未发现公众在疾病特征（疾病导致

的残疾和死亡率）中的偏好选择有统计学意义。

3. 罕见病与常见病对比情境下社会偏好总结——综合结果分析

综合 PTO 的研究结果可知，多数公众在罕见病与常见病优先权设

置中保持中立态度，即卫生资源在两类疾病之间平均分配，没有罕见性

的社会偏好，但是考虑到罕见病的比例优势或者受访者是年轻人时，会

倾向于设置罕见病优先顺序。而对罕见病与常见病优先权设置非中立态

度的公众中，多数受访者倾向于设置常见病的优先顺序。从具体偏好属

性（除罕见性以外）来看，公众在罕见病与常见病优先权设置中，普遍

倾向于为低成本、高效率、公平性、良好健康收益、严重性等属性特征

的疾病（治疗方案 / 患者）设置优先顺序。

综合 AHP 和 DCE 研究结果发现，公众对于罕见性偏好的权重较低，

相比之下，公众对于治疗相关因素，主要包括治疗后良好健康收益、治

疗延长生命年限、治疗改善生活治疗、治疗方案的安全性高、公平性良好、

治疗效果的确定性、未满足需要以及疾病的严重性（比如疾病威胁到生

命）等属性存在明显偏好，对于患者相关因素（如社会经济地位、依从

性等）以及治疗成本没有发现明显偏好。

通过分析所纳入文献，本文指出，公众在设置罕见病与常见病优先

顺序中，普遍存在以下偏好，并为具备这些属性特征的疾病（治疗方案

/ 患者）保持治疗优先权或分配更多卫生资源 ：治疗获得良好健康收益、

治疗能够延长生命年限、治疗能够改善生活质量、治疗方案的安全性高、
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有明确治疗效果、公平性良好、疾病具有严重性、未满足需要（即没有

其他可替代治疗方案）、高效率、低成本。此外，针对罕见性，其在公

众考虑到罕见病的比例优势或者受访者是年轻人时，表现出明显偏好。

图 2 运用鱼骨图对具体偏好进行提炼总结，其中罕见性的二级构图（即

横线表述部分）表示公众在此条件下存在罕见性偏好。

图2 公众对罕见病罕见性偏好因素的鱼骨图

三、讨论

通过文献梳理与分析可以发现，在分配有限的卫生资源时公众对于

疾病罕见性这个因素的偏好程度得到研究者们的特别关注。考虑到这种

情况，这将是给予治疗罕见病的昂贵药物（即孤儿药）在卫生技术评估

中“特殊地位”的一个重要原因。但一些关于社会偏好的国际研究没有

得到任何证据表明只有在罕见性的基础上才能为罕见疾病的高成本治疗

提供资金。同时这些研究结果也显示西方公众对于治疗罕见病的支持力

度与常见病的差异不大，且大多数公众对罕见病和孤儿药的了解程度较

低，对于研究的问题掌握情况和参与程度不高。因此决策者利用现有的

孤儿药社会价值的衡量标准来制定孤儿药政策的科学性较低，基于此，

本文对于罕见病社会偏好的相关研究进行系统梳理，对于文中提及的相

关属性和偏好因素展开讨论。
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（一）基于 PTO 方法的结果分析

首先，公众对于罕见病和常见病优先顺序的设置以中立态度居多，

或者在罕见病与常见病之间选择平均分配资源，这一方面说明研究尚未

发现社会对罕见性存在偏好；另一方面，对于公众中立选择的可能解释

在于：公众对于罕见病的熟知度较低，没有形成一套稳定而有序的偏好，

在受访过程中构建个人偏好容易受到决策环境的外围因素影响，而 PTO

方法使用水平滑条的形式让受访者在罕见病和常见病之间进行资源分

配，这种作答方式易受到视觉中心倾向的影响，在偏好不稳定的情况下，

增加了选择时中心倾向性偏差的可能性。此外，公众拒绝“零和”框架，

对于“左右为难”的决定表现出“厌恶”，在此情形下积极采取“不做决定”

的措施，增加了选择“中立”的可能性，因此公众在疾病之间出现了平

均分配资源的倾向。而能够增强公众罕见性偏好的因素包括比例优势、

年龄等。比例优势解释了公众存在罕见性偏好的条件依据，研究发现相

比于较小比例（如 10 000 人中的 100 人），公众更加愿意帮助较大比例（如

100 人中的 100 人）的人群，这表明公众优先选择解决事件的全部问题，

而不是只消除事件的一部分问题，因此公众普遍倾向于在处理较小的问

题之前，先处理较大的问题，从而一定程度上忽略了效率问题。同时年

轻人文化水平相比于年长者普遍较高，增强了对罕见病认知程度，而认

知程度的提高能够稳定对罕见性的偏好。

其次，公众的中立态度除上述中立选择的相关原因分析外，还存在

的合理解释是公众对机会成本的巨大差异不敏感，没有表现出基于价格

反应的明显偏好，或者反映了对公平性的更加普遍关注。但是，Bae 等

相关研究中显示了公众对于低成本的偏好，这与上述分析存在差异，其

主要原因可能是 ：公众对于罕见性和公平性等属性存在偏好差异，这会

影响公众对于价格属性的判断选择与价值取向。另外，受访者属于不同
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国家的公民，不同国家间罕见病治疗或者孤儿药物报销比例不同、问题

的突出程度不同，以及公众的价值观不同，或者在不同项目中研究设计

差异，都会导致对于价格的不同敏感性。

再次，公众选择优先治疗常见病对的原因在于罕见病的个人治疗成

本普遍较高，医疗资源的有限性导致公众更加倾向于利用资源来实现健

康收益的最大化，为更多患者提供健康服务。另外，资源分配原则的确定，

更有利于公众在道德困境中建立心理距离，较远的心理距离使公众倾向

于从核心内涵、客观效率等去背景化信息进行资源分配，这增加了对于

常见病的资源分配。

最后，公众考虑严重性疾病、治疗后有良好健康收益疾病的优先顺

序，Richardson 研究还指出并非所有的罕见病治疗成本都高，并且罕见

病患病人数较少，治疗总成本相对较低，在这种情况下可以考虑罕见病

的优先顺序，此外还建议扩宽罕见病的筹资渠道，减少人均支付成本，

以期为罕见病提供更多优质有效服务。

（二）基于 AHP 和 DCE 方法的结果分析

Rizzardo、Yamoah 运用 AHP 方法的分析结果通过与公平性相结合，

表明公众对治疗和疾病相关因素的重视程度超出了疾病的流行程度，同

时也支持了传统药物审查原则，即强调药物的有效性、安全性以及相关

证据的确定性。然而，公众对于未满足的需要、罕见性等属性重视程度

较低，这与政策决策者的价值偏好存在差异，决策者引用“救援规则”，

即有义务或道德责任帮助那些处于直接威胁生命的、“未满足的需要”

的患者，而罕见病很有可能是严重威胁到生命的疾病，对于其进行治疗

将大幅度改善患者生存质量，同时遵循“人人平等享有医疗保健”等公

平性原则，因此药物资助时考虑到罕见性这一属性。但鉴于资金有限并

且实现最大的健康效益，这使得公众在罕见病药物资助上产生了道德困
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境。相关研究建议政策决策者关注公众的属性偏好，综合权衡和科学判

断后，可将公众的价值偏好纳入药物资助与报销框架中。

DCE 研究结果表明疾病的严重性和治疗的有效性被证实为重要的

评判选择证据，而罕见性本身并不是优先考虑的属性，这些结果与 AHP

方法所得结果基本一致。同时，DCE 结果还表示对于疾病本身致残性

的敏感性较低，原因在于该项研究反映的是社会偏好（即对他人的偏好），

而不是个人偏好（即人们对自己的偏好），与基于个人偏好的估值相比，

基于社会偏好的估值更注重生命的持续时间，而较少关注生活质量。公

众倾向于选择未满足的需要（即没有其他替代方案的药物），这是受医

疗资源分配公平理念的影响，公众愿意最需要治疗的患者，并且对于治

疗费用的偏好不显著。

（三）未来研究方向

治疗罕见病的孤儿药往往不符合传统的成本效益标准，对有限的卫

生保健预算造成了进一步的压力。然而，若不能为病人提供必要的医疗

护理则违反了大多数公共卫生保险制度的基本原则之一——公平。这导

致支付方在决定是否为特定治疗提供资金时，要考虑机会成本和社会对

罕见疾病治疗的关注。通过分析可以发现不同文献中的分布权重差异很

大，可能是由于其研究考虑的方法、背景、国家、样本量和属性相关定

义的差异。同时也客观存在来自不同社会背景的人口群体之间可能存在

差异的情况，因此他们对罕见病治疗和孤儿药的看法和偏好会存在一定

的差异。本文所检索到的文献主要是西方国家的研究，希望未来能够有

更多亚洲人群的社会偏好研究发表。

（责任编辑：张苹）
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