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近年来我国针对罕见病治疗的罕用药供不应求，有些地

区甚至处于罕用药长期断货的情况。2006 年开始，多位人民

代表连续多次提议：“国家应修改相关法律法规，提高罕见病

患者的药品可及性”。2007年，全国人大常委会委员乌日图建

议在国家药物储备中增加罕用药的品种，保证患者对此类药

品的可及性和医院对此类药品的供给。提高罕用药可及性，

刻不容缓。本文选取美国、日本、欧盟作为研究对象进行罕用

药可及性的对比研究，通过比较研发过程中各个国家的干预

措施和各国间的罕用药管理政策沿革，来分析罕用药的可及

性在国际间的区别，学习各国促进罕用药可及的政策，为提高

我国罕用药可及性、保障罕见病患者合理公平用药提供相关

参考。

1 罕用药可及性的基本概念
1.1 罕见病

罕见病（Rare disease），又称孤儿病，世界卫生组织（WHO）

将其定义为“患病人数占总人口的0.65‰－1‰之间的疾病”[1]。

罕见病的概念是相对性的，国际上对罕见病的定义各不相同，

但我国目前还没有一个官方统一的定义。总体而言，罕见病

的患病率较低，可对于我国这样一个人口基数大的国家来说，

患病人群还是相当大的，应当引起重视。

1.2 罕用药

由于罕见病在我国没有统一的定义，罕用药（Orphan

drug）的定义更是难上加难，但已有一些学者对罕用药的定义

进行了研究。龚时薇[2]认为，罕用药是用于预防、治疗、诊断罕

见病，并且商业投资回报率低或无商业回报的药品。辛征骏

等[3]将罕用药定义为对于罕见病有直接治疗效果的药品。而

在国外，例如美国、欧盟、日本都是把投资回报率的经济学标

准和流行病学数据作为罕用药定义的标准，美国、欧盟、日本

罕用药的定义对比见表1。

我国罕见病官方概念的缺失，致使罕见病患者的合法权

益没有在整个卫生公共服务体系中得到相应的保障，罕见病

患者没有得到与基础疾病患者用药、治疗方面同等的照顾，最
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收工作中邀请医院感染管理专家参与和指导是非常必要的。

而且，在PIVAS日常运营的质量安全控制过程中邀请医院感

染管理专家参与和指导也至关重要。医院感染管理专家参与

PIVAS验收工作可以促进PIVAS科学、规范地建设、管理、评估

和监督。
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表1 美国、欧盟、日本罕用药的定义对比

Tab 1 Comparison of orphan drug definition among USA，

EU and Japan

国家及组织
美国
欧盟
日本

经济学标准
无商业回报
无商业回报
未指明

流行病学标准
患病人数＜200 000人次或者患病率＜0.75‰
患病率＜0.5‰
患病人数＜50 000人次或者患病率＜0.4‰

终导致罕见病患者治疗的不公平。

1.3 罕用药可及性的概念

我国罕见病和罕用药的定义在相当程度上有缺失，自然

就无法对罕用药可及性作出统一的定义，对其可及性的研究

也缺乏条理逻辑性。笔者认为，研究罕用药可及性的定义可

以效仿药品可及性的概念，将其定义为人们在经济（可支付

力）、空间（可获得性）、技术（可用性）上可获得罕用药的能力。

2 罕用药可及性的影响因素
2.1 罕用药“医保”情况

我国罕见病患者的医疗费用报销主要受“医保”目录的相

关限制，即使用的药品是否在“医保”目录指定的药品品种内

并属于相应等级；而在美国，罕见病患者获得药品的报销取决

于该患者是否购买了相应的商业保险。可见，罕用药是否通

过药品遴选程序进入“医保”目录以及是否有专门的罕用药目

录，影响着罕用药可及性，也从一定程度上反映了合理用药的

情况。

2.2 可负担的价格

影响可负担的价格的因素包括患者的收入水平和罕用药

的价格 2个方面。罕用药的价格可在一定程度上反映罕用药

的可支付性，与罕用药可及性直接相关，甚至可以决定一种罕

见病能否被有效治疗。从患者收入角度，不同国家的罕见病

患者的收入水平差异极大，罕用药的支付能力在国际间也存

在着显著差距。可见，价格和收入水平2个因素都会影响罕用

药的可支付性，从而影响罕用药可及性。

2.3 持续的筹资及可信的健康支持系统

持续可靠的筹资方式以及可信的健康支持系统是实现药

品可及性的必要条件之一。由于罕用药的商业回报小或者基

本无回报，财政投入和社会健康保险等公共筹资显得更加重

要。要实现罕用药可及，就必须有充足的政府投入公共筹资

保障，尤其是针对罕用药研发投入的充分重视与支持。

3 罕用药可及性的国际对比
3.1 典型国家的罕用药可及性现状

3.1.1 我国现状。目前我国罕用药的发展非常滞后，很多大

型医院罕用药供应严重不足，例如在 2007年北京市治疗血友

病的凝血因子竟然出现一个月的断供给情况[4]。我国 2009年

的基本药物目录中罕用药只有伯氨喹、葡萄糖酸锑钠注射剂

以及青蒿素类药物，治疗的对应疾病只有 2种，即疟疾和利什

曼原虫病。基本药物目录中罕用药的匮乏严重影响了罕用药

可及性。

3.1.2 美国现状。美国是世界上最早认识到罕用药的重要性

并实施罕用药制度的国家。1983年美国国会通过了《罕用药

法案》。美国的罕用药可及性相对世界各国来说比较高，截至

2010年5月，美国FDA 已批准347种罕用药，而在1983年之前

仅有10种罕用药上市[5]。可见，由于实行了罕用药的相应监管

制度，罕用药的可获得性和可支付性都相应提高，罕用药在美

国有较高的可及性。

3.1.3 欧盟现状。欧盟的罕用药制度相对我国而言也比较完

善。早在1995年欧洲议会特别为公共卫生项目设立了1999－

2003年度罕见病支持项目，并于 2000年 4月实施欧盟罕用药

法规，为欧洲各国罕用药法规的制定提供了关键性的法律框

架。从这一政策开始，欧盟的罕用药可及性一直在稳步提高，

民众的重视程度也相应提高。截至2012年，欧盟共上市了139

种罕用药，而在1995年以前，是没有罕用药在欧盟上市的[6]。

3.1.4 日本现状。日本的《罕见病用药管理制度》正式实施于

1993年，是继美国之后第2个出台罕用药相关法规的国家，其

中包括了对罕见病治疗药品研发给予资助、减税政策、优先审

批权和延长再审查时间以及国家健康保险药物价格优惠等。

政府罕用药激励政策的出台，使许多罕见病的治疗方案从无

到有，取得了很好的效果。

3.2 美国、欧盟、日本提高罕用药可及性的措施比较

罕用药的研发阶段是影响可及性的最重要阶段，而研发

阶段的监管则是保障罕用药可及性的重要举措。此外，由于

罕见病患病人数较少，药品开发成本收回和商业回报少，如果

没有相应的研发激励机制，想要企业自主开发罕用药是几乎

不可能的。因此笔者主要对各国在罕用药研发的监管、激励

措施方面进行了比较。

3.2.1 咨询帮助和基金资助。在美国，罕见病用药发展办公

室（OOPD）对申请上市的罕用药研发企业的临床前研究和临

床研究进行科学的指导，缩短研究时间，降低开支；同时，

OOPD也会给患病率极低或者是特别严重危害生命的疾病的

罕用药提供基金资助。而日本也有免费的帮助罕用药上市的

咨询帮助，并且基金资助贯穿于罕用药研发的全过程。美国、

欧盟、日本罕用药资助比较见表 2（NIH为美国国立卫生研究

院，EMEA为欧盟药物评审组织，OPSR为日本药品安全研究

组织）。

表2 美国、欧盟、日本罕用药资助比较

Tab 2 Comparison of medical aid among USA，EU and Ja-

pan

项目
研发过程
基金资助执行机构

基金资助

对象

咨询帮助

美国
临床研究部分
NIH执行

Ⅰ、Ⅱ、Ⅲ期临床试验$100 000/年（期限
为 3年）；临床Ⅱ、Ⅲ期$200 000/年（期限
为2年）

制药企业、学术机构

有，但很少使用OOPD 提供的指南性信
息

欧盟
各成员国自定

有
EMEA 提供

日本
全过程
OPSR执行

资助总额不超过开发总
成本的一半，期限为3年

制药企业
有
免费

3.2.2 政府资助研发与引导研发。2002年，在美国 FDA 与

NIH设立了罕见病、罕用药研发项目的专项研究基金，2003－

2006年间，NIH每年提供2 000 万美元的预算。《罕用药研究资

助法案》也使 FDA 成倍增加了对罕用药科研的资金资助，在

2003－2006年间，每年提供了2 500万美元的基金用于罕见病

的医学教育、临床试验以及减轻病患治疗成本。此外，FDA还

为中小型罕见病研究组织提供时间期限为 3年、每年 20万美

元的资金补助。

欧盟第五框架计划、第六框架计划、第七框架计划对罕见
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病的研发递增地给予了足够的重视。在技术创新、发病机制、

基因治疗技术以及病理学研究方面作出了极大的贡献。

3.2.3 新药快速审评。由美国FDA出台的《快通道药物发展

项目工业指南》对特殊的新药（包括罕用药）的研发具有相当

的促进作用。申请者可以通过快速通道的标准程序登记，获

得与FDA相关人员进行会晤与沟通的机会，提高新药审批的

成功率。美国、欧盟、日本新药快速审批政策比较见表 3

（CDER为药品审评中心，CBER为生物制品审评中心，COMP

为罕用药委员会，CPMP为药品审评委员会）。

表3 美国、欧盟、日本新药快速审批政策比较

Tab 3 Comparison of new drug accelerated approval policy

among USA，EU and Japan

项目

加快审评

审评费减免

美国

优先审评、快通道审评；时间节约
约 1 年；CDER、CBER 技术审评

减免

欧盟

集中式审评程序；COMP 接受
罕用药申请；CPMP 技术审评

部分减免

日本

快通道审评、优先评
审；时间节约 1 年

无

3.2.4 罕用药的定价政策和补偿政策。美国、欧盟、日本对于

罕用药的定价政策和补偿政策相对于其他国家及组织而言比

较成熟。对于罕见病患者以及药品生产企业而言定价政策和

补偿政策至关重要。美国、欧盟、日本定价政策和补偿政策比

较见表4。

表4 美国、欧盟、日本定价政策和补偿政策比较

Tab 4 Comparison of price policy and compensation policy

among USA，EU and Japan

项目

患者花费

药厂利润

政府花费

美国

（1）市场价格；（2）医疗救助私人保险、医疗照顾
覆盖的药品费用减免；（3）价格形成由政府与厂
商协议，不能比已有的治疗费用高

政策净利润

联邦预算

欧盟

政府补助、罕
用药价格管束

预算弥补政府
损失

日本

价格形成由政府与厂商协
议，不能比已有的治疗价
格更高

收益超过 1 亿日元按协议
比例的销售额返还

4 结论与建议
4.1 加快建立我国罕用药目录，促进罕用药产业的发展

我国尚没有罕用药的官方定义，导致我国在罕用药的研

究与发展方面远远逊于美国、欧盟和日本；在发展速度上也比

不上韩国和新加坡。因此，笔者认为相关部门应当着眼于罕

用药目录的统计和建立，从药品的安全性、有效性以及经济性

的角度来定义罕用药。

4.1.1 规范统计全球用于罕见病的药物。相关部门和学术单

位应主要以美国和欧盟为基准，参照WHO对于罕见病和罕用

药的定义，作出相应整理和归纳；再根据我国罕用药上市情况

制订罕用药目录，从而提高医院相关从业人员，特别是基层卫

生服务人员对罕用药的认识，提高罕见病患者的用药可及性。

4.1.2 “医保”目录中增加部分罕用药。我国“医保”目录中，

罕用药的比例很小。截至2010年，我国上市了58种罕见病治

疗药品[7]，其中仅有干扰素α-2a、氟达拉滨 2种药品被纳入“医

保”乙类目录中，患者可享受一定的药品报销比例，但上述58

种药品没有一个被纳入“医保”甲类目录。我国“新医改”是为

了实现“人人享有基本医疗保险”的目标，实现基本医疗的公

平性，而罕见病患者却要承受更加高昂的价格，有违公平性。

因此应该在“医保”目录中增加更多罕见病的首选药物，用以

提高患者的用药可及性。

4.1.3 加强激励措施，鼓励企业对罕用药的开发。新药研发

是一个高风险、高投资的过程。据研究，美国罕用药临床试验

平均时间比普通药品长2.6 年，同时研发成本相应增加；另外，

由于罕见病患者人数少，市场容量有限，且患者对罕用药的需

求在地域上的分散性和需求时间上的不确定性，使罕用药投

资回报时间周期更长。更有甚者有些罕用药的商业利润很

少，甚至没有，靠正常的市场机制根本不能保证罕见病患者的

用药可及性。就此，笔者认为政府应当加强罕用药开发、生

产、流通的激励措施，学习美国、欧盟的成功经验，加强对罕用

药的财政投入以及对于促进罕用药的注册审批和一些配套措

施来鼓励企业对罕用药的开发。

4.2 完善罕用药的管理制度，提高罕用药可及性

参照美国和欧盟的成功经验，例如《罕用药法案》对美国

的罕用药发展产生了巨大的作用，为我国罕用药的监管政策

建立和完善提供可行之路。

4.2.1 监管机构的建设。为加强和完善罕用药的监管，笔者

建议设置专门的罕用药管理机构，负责罕用药法律法规的制

定，罕用药目录的建立，分管罕用药的审批、注册以及临床研

究的监管。这个部门可以由专门的人员管理罕用药，可以大

大增加罕用药的可及性。

4.2.2 数据保护制度的建设。美国、欧盟为鼓励罕用药研发，

改善罕见病患者的健康福利水平，对罕用药实行数据保护制

度。实践证明，罕用药数据保护制度对激励罕用药研发、推动

罕用药产业的创新与发展、促进医药卫生领域的社会公平、健

全社会保障体系具有十分重要的意义 [8]，具体可以细化为进

口、审批、注册等制度的完善。

4.2.3 构建罕见病患者沟通渠道、加强沟通交流，以人为本。

由于罕见病的特殊性，患者的费用负担和心理负担都会较

重。“新医改”奉行“以人为本”[9]，在提高罕用药可及性的过程

当中，笔者认为可以构建专门的罕见病患者沟通渠道、加强沟

通交流，这样有利于减轻他们的心理负担，从而对疾病的治疗

起到一定的帮助。
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