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　 　 【摘要】 目的　 梳理我国 《第一批罕见病目录》 的罕见病药物 （孤儿药）， 并分析药物在国内外的可及性差异，
完善与更新我国罕见病相关药物治疗现状， 为罕见病药物治疗的管理和研究提供参考。 方法 　 以 《第一批罕见病目

录》 中的疾病为参考， 检索其在美国食品药品监督管理局 （Ｆｏｏｄ ａｎｄ Ｄｒｕｇ Ａｄｍｉｎｉｓｔｒａｔｉｏｎ， ＦＤＡ） 和欧洲药品管理局

（Ｅｕｒｏｐｅａｎ Ｍｅｄｉｃｉｎｅｓ Ａｇｅｎｃｙ， ＥＭＡ） 获批上市的孤儿药， 并提取已在我国国家药品监督管理局 （Ｎａｔｉｏｎａｌ Ｍｅｄｉｃａｌ Ｐｒｏｄ⁃
ｕｃｔｓ Ａｄｍｉｎｉｓｔｒａｔｉｏｎ， ＮＭＰＡ） 获得批准文号的药物品种； 同时， 检索我国药品说明书适应证批准用于罕见病治疗的药

物品种， 梳理罕见病治疗药物并分析其可及性。 结果　 截至 ２０２２ 年 １２ 月 ３１ 日， 获美国 ＦＤＡ 或 ＥＭＡ 批准且在 ＮＭＰＡ
获批上市的孤儿药， 以及国内药品说明书批准罕见病适应证的药物， 共计 １１６ 种， 覆盖５３ 种罕见病。 其中， 美国

ＦＤＡ 批准的孤儿药 ７４ 种， 覆盖 ４４ 种罕见病； ＥＭＡ 批准的孤儿药 ３６ 种， 覆盖 ２６ 种罕见病； 国内药品说明书批准的药

物 ９３ 种， 覆盖 ４３ 种罕见病。 在 １１６ 种罕见病药物中， ５９ 种药物至少 １ 种剂型具有国产批准文号， 覆盖 ３６ 种罕见病；
６９ 种药物至少 １ 种剂型纳入国家医保报销范围， 覆盖 ２９ 种罕见病。 结论　 相较于 《第一批罕见病目录》 发布时， 目

前国外上市的孤儿药获批用于 《第一批罕见病目录》 疾病治疗的药物在我国的可及性及具有国产批准文号的孤儿药

占比均显著提高， 纳入国家医保报销范围的药品种类亦明显增加。
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　 　 罕见病是一类患病人数少、 发病率低的疾病， 具

有种类多、 遗传为主、 诊断难、 病情重、 可治性低、
治疗费用昂贵等特点［１］ 。 据文献报道， 约 ８０％的罕

见病为遗传疾病， 约 ５０％ ～ ６０％的罕见病为儿童疾

病［２］ ， 罕见病为患者的生活和国家医疗费用支出带

来了沉重负担。 近年来， 国家高度关注罕见病用药，
从药物研发、 注册、 定价与报销、 供应、 监管等方面

均制定了相关政策， 鼓励与支持罕见病用药［３］ 。
２０１８ 年 ５ 月， 我国公布了 《第一批罕见病目录》
后［４］ ， 相继发布 《第一批罕见病目录释义》 ［５］ 、 《罕
见病诊疗指南 （２０１９ 版） 》 ［６］ 等指导罕见病的临床

诊疗规范， 并推进罕见病病例登记注册制度［７］ 及全

国罕见病诊疗协作网［８］ 的建立。 此外， 国家卫生健

康委公布了国家罕见病医学中心的设置标准［９］ 。
罕见病治疗手段有限， 药物治疗是其重要的治疗

方式。 孤儿药是指用于预防、 诊断和治疗罕见病的药

物［１］ ， 目前美国食品药品监督管理局 （Ｆｏｏｄ ａｎｄ Ｄｒｕｇ
Ａｄｍｉｎｉｓｔｒａｔｉｏｎ， ＦＤＡ） 和欧洲药品管理局 （Ｅｕｒｏｐｅａｎ
Ｍｅｄｉｃｉｎｅｓ Ａｇｅｎｃｙ， ＥＭＡ） 等通过孤儿药资格认定的

方式， 激励和加速孤儿药获批上市用于罕见病的治

疗［１０］ 。 近年来， 《第一批罕见病目录释义》 ［５］ 和 《罕
见病诊疗指南 （２０１９ 版） 》 ［６］ 等的编写， 梳理了罕

见病相关治疗药物， 为罕见病的标准化和规范化治疗

提供了参考。 然而， 目前我国尚无罕见病的明确定

义， 仅发布了罕见病目录释义， 也无孤儿药资格认定

相关政策， 导致评价罕见病治疗药物可及性的不同研

究和数据报道存在较大差异。 本研究以美国 ＦＤＡ 和

ＥＭＡ 获批上市的孤儿药及我国药品说明书适应证批

准用于罕见病治疗的药物为标准， 梳理 《第一批罕

见病目录》 中的罕见病治疗药物， 并分析其可及性，
完善和更新我国罕见病药物治疗现状， 为罕见病药物

治疗的管理和研究提供参考。

１　 资料与方法

１􀆰 １　 资料

本研究以 《第一批罕见病目录》 中的疾病为参

考， 研究对象为 《第一批罕见病目录》 疾病在美国

ＦＤＡ、 ＥＭＡ 获批上市且在我国国家药品监督管理局

（Ｎａｔｉｏｎａｌ Ｍｅｄｉｃａｌ Ｐｒｏｄｕｃｔｓ Ａｄｍｉｎｉｓｔｒａｔｉｏｎ， ＮＭＰＡ） 获

得批准文号的孤儿药， 以及我国药品说明书适应证批

准用于治疗 《第一批罕见病目录》 疾病的药物。
１􀆰 ２　 方法

（１） 梳理 《第一批罕见病目录》 疾病的国内外
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治疗 药 物。 国 外 药 物： 检 索 在 美 国 ＦＤＡ［１１］ 和

ＥＭＡ［１２］获得孤儿药资格认定的药物目录； 检索时间

范围： 美国 ＦＤＡ 自 １９８３ 年 １ 月 １ 日起， ＥＭＡ 自数据

库建立起， 截至时间为 ２０２２ 年 １２ 月 ３１ 日。 提取上

述孤儿药在美国 ＦＤＡ （状态为 Ｄｅｓｉｇｎａｔｅｄ ／ Ａｐｐｒｏｖｅｄ）
和人类医学欧洲公众评估报告 （Ｈｕｍａｎ Ｍｅｄｉｃｉｎｅ Ｅｕ⁃
ｒｏｐｅａｎ Ｐｕｂｌｉｃ Ａｓｓｅｓｓｍｅｎｔ Ｒｅｐｏｒｔ， ＥＰＡＲ） 获批罕见病

适应证上市的药品。 因国内尚无孤儿药目录或数据

库， 故通过 “药智网” “用药助手” 等工具， 检索我

国药品说明书适应证批准用于罕见病治疗的药物， 获

得罕见病治疗药物目录。
（２） 对罕见病药物的可及性进行分析。 检索国

外已 获 批 罕 见 病 适 应 证 上 市 的 孤 儿 药 在 我 国

ＮＭＰＡ［１３］获得批准文号的情况 （截至 ２０２２ 年 １２ 月

３１ 日）， 分析国内外罕见病药物的可及性差异。 对于

ＮＭＰＡ 已有批准文号的药品， 记录其是否具有国产药

品文号和 ／ 或进口药品文号， 分析罕见病药物在我国

的国产化情况。 通过 ＮＭＰＡ 药品审评中心网站公布

的三批临床急需境外新药名单， 检索上述药物是否具

有 “临床急需境外新药” 身份［１４⁃１６］ 。 通过 ２０２３ 年 ３
月 １ 日实施的国家基本医疗保险目录［１７］ 检索上述已

具有 ＮＭＰＡ 批准文号的罕见病药物是否纳入国家医

保目录及报销范围， 分析其在我国用于罕见病治疗的

医保覆盖情况。
信息检索、 梳理和统计分析工作均由双人核对完

成， 以确保数据准确。
１􀆰 ３　 统计学处理

本研究采用描述性统计学方法， 通过频数 （百
分数） 对罕见病种类、 罕见病药物种类及药物剂型

数量等计数资料进行统计描述。

２　 结果

２􀆰 １　 罕见病的药物治疗现状

《第一批罕见病目录》 共纳入 １２１ 种罕见病， 对其

治疗药物进行分析。 在美国 ＦＤＡ， 共 ５５ 种 （４５􀆰 ５％，
５５ ／ １２１） 罕见病具有至少 １ 种孤儿药获批相关适应证

上市； 在 ＥＭＡ， 共 ２７ 种 （２２􀆰 ３％， ２７ ／ １２１） 罕见病

具有至少 １ 种孤儿药获批上市； 在 ＦＤＡ 和 ＥＭＡ， 仍

有 ２４ 种罕见病尚无获得孤儿药资格认定的治疗药物，
２７ 种罕见病具有孤儿药资格认定的治疗药物但均未

获批罕见病适应证上市， 合计共 ５１ 种罕见病均无获

批上市的治疗药物。 在我国， ４４ 种罕见病具有孤儿

药 （已在美国 ＦＤＡ 上市） 并取得 ＮＭＰＡ 批准文号，

２６ 种罕见病具有孤儿药 （已在 ＥＭＡ 上市） 并取得

ＮＭＰＡ 批准文号， 合计共 ４８ 种罕见病 （ ３９􀆰 ７％，
４８ ／ １２１） 国外上市的孤儿药在国内可及。 检索我国药

品说明书， ４３ 种 （３５􀆰 ５％， ４３ ／ １２１） 罕见病具有至

少 １ 种可治疗性药物。 以上共 ５３ 种 （４３􀆰 ８％， ５３ ／
１２１） 罕见病在国内具有治疗药物。

仍有 １１ 种罕见病的孤儿药在美国 ＦＤＡ 和 ／ 或
ＥＭＡ 已上市， 而在我国尚未获得 ＮＭＰＡ 批准文号。
以下 ６ 种罕见病在美国 ＦＤＡ 和 ＥＭＡ 均有上市的孤

儿药而我国尚无： 低碱性磷酸酶血症、 Ｎ⁃乙酰谷氨

酸合成酶缺乏症、 卟啉病、 婴儿严重肌阵挛性癫

痫、 甲基丙二酸血症、 丙酸血症； 以下 ３ 种罕见病

在美国 ＦＤＡ 有上市的孤儿药而我国尚无： 溶酶体酸

性脂肪酶缺乏症、 进行性家族性肝内胆汁淤积症、
进行性肌营养不良； 以下 ２ 种罕见病在 ＥＭＡ 有上市

的孤儿药而我国尚无： 异戊酸血症、 视网膜色素

变性。
此外， 以下 ５ 种罕见病在美国 ＦＤＡ 和 ＥＭＡ 均无

上市的孤儿药， 而我国则有相应的治疗药物 （药品

说明书批准用于其治疗）： 先天性肾上腺发育不良、
帕金森病 （青年型、 早发型）、 原发性联合免疫缺

陷、 谷固醇血症、 Ｘ⁃连锁无丙种球蛋白血症。
２􀆰 ２　 罕见病相关治疗药物

对于 《第一批罕见病目录》 疾病， 在美国 ＦＤＡ
和 ＥＭＡ 获批上市的孤儿药中 （包含在美国 ＦＤＡ 上

市的７４ 种孤儿药和在 ＥＭＡ 上市的 ３６ 种孤儿药），
共 ８０ 种至少１ 种剂型获得 ＮＭＰＡ 批准文号。 此外，
我国药品说明书已批准 ９３ 种药物用于罕见病的治

疗， 其中 ３９ 种 （４１􀆰 ９％， ３９ ／ ９３） 药物在美国 ＦＤＡ
或 ＥＭＡ 尚未获批罕见病孤儿药上市。 通过文献检

索和数据汇总， 《第一批罕见病目录》 的罕见病治

疗药物共 １１６ 种， 其中 ２２ 种为临床急需境外新药，
详见表 １。
２􀆰 ３　 罕见病药物可及性分析

２􀆰 ３􀆰 １　 罕见病药物批准文号情况

在我国， 《第一批罕见病目录》 的罕见病治疗

药物共 １１６ 种， 其中 ３３ 种 （２８􀆰 ４％， ３３ ／ １１６） 药物

仅有国产批准文号的药品剂型， ５７ 种 （ ４９􀆰 １％，
５７ ／ １１６） 药物仅有进口批准文号的药品剂型， ２６ 种

（２２􀆰 ４％， ２６ ／ １１６） 药物同时具有国产和进口批准

文号的药品剂型。 共 ５９ 种药物具有至少 １ 种国产批

准文号的药品剂型， 覆盖 ３６ 种罕见病； １７ 种罕见

病目前尚无国产批准文号的药品剂型， 仍完全依赖

进口。
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表 １　 《第一批罕见病目录》 的罕见病治疗药物

目录

序号
疾病名称 药物通用名

美国 ＦＤＡ
已上市的

孤儿药

ＥＭＡ
已上市的

孤儿药

中国

药品说明书

批准的药物

临床急需

境外新药

纳入国家医保

目录并报销

１ ２１⁃羟化酶缺乏症 氢化可的松 √ √ √ （甲）

４ 肌萎缩侧索硬化 利鲁唑 √ √ √ （乙）

依达拉奉 √ √ √ √ （乙）

苯丁酸钠 √

替扎尼定 √ √ （乙）

巴氯芬 √ √ （乙）

８ 非典型溶血性尿毒症 依库珠单抗 √ √ √

１５ 原发性肉碱缺乏症 左卡尼汀 √ √ √ （乙）

１６ Ｃａｓｔｌｅｍａｎ 病 司妥昔单抗 √ √ √ √

１９ 先天性肾上腺发育不良 氢化可的松 √ √ （甲）

２２ 先天性肌强直 美西律 √ √ （甲）

２６ Ｅｒｄｈｅｉｍ⁃Ｃｈｅｓｔｅｒ 病 维莫非尼 √

２７ 法布雷病 阿加糖酶 α √ √ √ √ （乙）

阿加糖酶 β √ √ √

２８ 家族性地中海热 秋水仙碱 √ √ （甲）

３１ 戈谢病 麦格司他 √

艾格司他 √ √ √ √

伊米苷酶 √ √

维拉苷酶 α √ √ √ √

３２ 全身型重症肌无力 依库珠单抗 √ √

溴吡斯的明 √ √ （甲）

新斯的明 √ √ （甲）

人免疫球蛋白 √

３５ 糖原累积病 （Ⅰ、 Ⅱ型） 阿糖苷酶 α √ √ √

麦格司他 √

３６ 血友病 重组人凝血因子Ⅶａ √ √ √ （乙）

重组人凝血因子Ⅸ √ √ √ √ （乙）

去氨加压素 √ √ √ （甲）

艾美赛珠单抗 √ √

重组人凝血因子Ⅷ √ √ （乙）

人凝血酶原复合物 √ √ （乙）

艾诺凝血素 α √

３７ 肝豆状核变性 锌制剂 √ √ √

青霉胺 √ √ （甲）

二巯丁二酸 √ √ （甲）

３８ 遗传性血管性水肿 艾替班特 √ √ √ √ √ （乙）

达那唑 √ √ （乙）

拉那利尤单抗 √ √ √ （乙）

４６ 纯合子家族性高胆固醇血症 依洛尤单抗 √ √ √ （乙）

瑞舒伐他汀 √ √ √ （乙）

阿利西尤单抗 √

辛伐他汀 √ √ （甲）

阿托伐他汀 √ √ （乙）

依折麦布 √ √ （乙）
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（续表） 表 １　 《第一批罕见病目录》 的罕见病治疗药物

目录

序号
疾病名称 药物通用名

美国 ＦＤＡ
已上市的

孤儿药

ＥＭＡ
已上市的

孤儿药

中国

药品说明书

批准的药物

临床急需

境外新药

纳入国家医保

目录并报销

４７ 亨廷顿舞蹈症 丁苯那嗪 √ √ √

氘丁苯那嗪 √ √ √ √ （乙）

４９ 高苯丙氨酸血症 沙丙蝶呤 √ √ √

５１ 低磷性佝偻病 布罗索尤单抗 √ √ √ √

骨化三醇 √

５２ 特发性心肌病 无水乙醇 √

伊伐布雷定 √ √ （乙）

氯苯唑酸 √ √ √ √ （乙）

５３ 特发性低促性腺激素性性腺 重组人促黄体激素 α √

功能减退症 重组人促卵泡激素 √

绒促性素 √ √ （甲）

戈那瑞林 √ √ （乙）

５４ 特发性肺动脉高压 曲前列尼尔 √ √ √ √ （乙）

波生坦 √ √ √ √ （乙）

安立生坦 √ √ √ √ （乙）

伊洛前列素 √ √ √

他达拉非 √

西地那非 √ √ √ √

马昔腾坦 √ √ √ √ （乙）

司来帕格 √ √ √ √ （乙）

利奥西呱 √ √ √ √ （乙）

一氧化氮 √ √ √

贝前列素钠 √ √

５５ 特发性肺纤维化 吡非尼酮 √ √ √ √ （乙）

尼达尼布 √ √ √ √ （乙）

５７ 先天性胆汁酸合成障碍 胆酸 （熊去氧胆酸） √ √ √ （甲）

５９ 卡尔曼综合征 重组人促黄体激素 α √

重组人促卵泡激素 √

绒促性素 √ √ （甲）

戈那瑞林 √ √ （乙）

６４ 淋巴管肌瘤病 依维莫司 √

西罗莫司 √ √

７３ 黏多糖贮积症 拉罗尼酶 √ √ √ √

艾度硫酸酯酶 β √ √ √

依洛硫酸酯酶 α √ √ √

７４ 多灶性运动神经病 人免疫球蛋白 √ √

７６ 多发性硬化 巴氯芬 √ √ √ （乙）

氨吡啶 √ √ √ √ （乙）

重组人干扰素 β１ｂ √ √

重组人干扰素 β１ａ √ √

米托蒽醌 √ √ （乙）

西尼莫德 √ √ （乙）

芬戈莫德 √ √ √ （乙）



基于 《第一批罕见病目录》 的罕见病药物可及性研究

Ｖｏｌ􀆰 １４ Ｎｏ􀆰 ６　 １２１３　

（续表） 表 １　 《第一批罕见病目录》 的罕见病治疗药物

目录

序号
疾病名称 药物通用名

美国 ＦＤＡ
已上市的

孤儿药

ＥＭＡ
已上市的

孤儿药

中国

药品说明书

批准的药物

临床急需

境外新药

纳入国家医保

目录并报销

特立氟胺 √ √ （乙）

富马酸二甲酯 √ √ √ （乙）

替扎尼定 √ √ （乙）

奥法妥木单抗 √ √ （乙）

８０ 新生儿糖尿病 格列本脲 √ √ √ （甲）

重组人胰岛素 √ √ （甲）

８１ 视神经脊髓炎 依库珠单抗 √ √

萨特利珠单抗 √ √

伊奈利珠单抗 √ √ √

８２ 尼曼匹克病 麦格司他 √ √ √ （乙）

８４ Ｎｏｏｎａｎ 综合征 重组人生长激素 √ √

８５ 鸟胺酸氨甲酰基转移酶缺乏症 苯丁酸钠 √ √ √

８７ 帕金森病 （青年型、 早发型） 罗替高汀 √

雷沙吉兰 √ √ （乙）

司来吉兰 √ √ （乙）

左旋多巴 √ √ （甲）

屈昔多巴 √ √ （乙）

恩他卡朋双多巴 √ √ （乙）

卡左双多巴 √ √ （乙）

卡比多巴 √ √ （乙）

多巴丝肼 √ √ （甲）

金刚烷胺 √ √ （甲）

罗匹尼罗 √ √ （乙）

吡贝地尔 √ √ （乙）

普拉克索 √ √ （乙）

苯海索 √ √ （甲）

８８ 阵发性睡眠性血红蛋白尿 依库珠单抗 √ √ √

９０ 苯丙酮尿症 沙丙蝶呤 √ √

９３ Ｐｒａｄｅｒ⁃Ｗｉｌｌｉ 综合征 重组人生长激素 √ √

９４ 原发性联合免疫缺陷 人免疫球蛋白 √

９５ 原发性遗传性肌张力不全 Ａ 型肉毒毒素 √

９６ 原发性轻链型淀粉样变 达雷妥尤单抗 √ √

１０１ 肺囊性纤维化 氨曲南 √

甘露醇 √ √ （甲）

多黏菌素 Ｅ √

妥布霉素 √ √ √ （乙）

左氧氟沙星 √ √ （甲 ／乙）

１０４ 重症先天性粒细胞缺乏症 非格司亭 √

１０６ 镰刀型细胞贫血病 Ｌ⁃谷氨酰胺 √

羟基脲 √ √ （甲）

去铁酮 √

１０８ 谷固醇血症 依折麦布 √ √ （乙）

１１０ 脊髓性肌萎缩症 诺西那生 √ √ √ √ √ （乙）

利司扑兰 √ √ √ √ （乙）
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（续表） 表 １　 《第一批罕见病目录》 的罕见病治疗药物

目录

序号
疾病名称 药物通用名

美国 ＦＤＡ
已上市的

孤儿药

ＥＭＡ
已上市的

孤儿药

中国

药品说明书

批准的药物

临床急需

境外新药

国家医保目录

纳入并报销

１１２ 系统性硬化症 托珠单抗 √

尼达尼布 √ √ √ √ （乙）

波生坦 √

１１３ 四氢生物蝶呤缺乏症 沙丙蝶呤 √ √ √

１１４ 结节性硬化症 依维莫司 √ √ √ √ （乙）

西罗莫司 √ √

１１５ 原发性酪氨酸血症 尼替西农 √ √ √

１１８
　

湿疹血小板减少伴免疫缺

陷综合征

艾曲泊帕乙醇胺

　
√
　

√
　

１１９ Ｘ⁃连锁无丙种球蛋白血症 人免疫球蛋白 √

合计
１１６ 种药物覆盖

５３ 种罕见病

７４ 种药物覆盖

４４ 种罕见病

３６ 种药物覆盖

２６ 种罕见病

９３ 种药物覆

盖 ４３ 种 罕

见病

２２ 种药物

覆盖 １６ 种

罕见病

６９ 种药物覆盖

２９ 种罕见病

注： 目录序号为 《第一批罕见病目录》 中的疾病序号； ＦＤＡ： 食品药品监督管理局； ＥＭＡ： 欧洲药品管理局； 甲： 医保甲类； 乙： 医保乙类

　 　 上述 １１６ 种罕见病药物现共有 １８５ 种药品剂型，
其中 ８９ 种 （４８􀆰 １％， ８９ ／ １８５） 药品剂型仅有国产批

准文号， ６８ 种 （３６􀆰 ８％， ６８ ／ １８５） 药品剂型仅有进

口批准文号， ２８ 种 （１５􀆰 １％， ２８ ／ １８５） 药品剂型同

时具有国产和进口批准文号。
２􀆰 ３􀆰 ２　 罕见病药物国家医保目录纳入情况

从药物角度分析， 截至 ２０２３ 年 ３ 月 １ 日实施的

国家医保目录， 共 ６９ 种 （５９􀆰 ５％， ６９ ／ １１６） 药物具

有至少 １ 种药品剂型可用于罕见病治疗， 已纳入国家

医保目录且在报销范围内； １２ 种 （１０􀆰 ３％， １２ ／ １１６）
药物已纳入国家医保目录但均不在报销范围内 （用
于治疗任何一种罕见病）； ３５ 种 （３０􀆰 ２％， ３５ ／ １１６）
药物未纳入国家医保目录。

从疾病角度分析， ２９ 种 （５４􀆰 ７％， ２９ ／ ５３） 罕见

病具有至少 １ 种药物纳入国家医保目录且在报销范围

内； １１ 种 （２０􀆰 ８％， １１ ／ ５３） 罕见病有部分药物纳入

国家医保目录， 但限定的报销适应证中未覆盖这些疾

病； １３ 种 （２４􀆰 ５％， １３ ／ ５３） 罕见病的全部治疗药物

均未纳入国家医保目录。
由于存在 １ 种罕见病药物可同时治疗多种罕见病

的情形， 上述罕见病药物的不同药品剂型用于治疗

《第一批罕见病目录》 的罕见病包括 ２１６ 种情形：
１１５ 种 （５３􀆰 ２％， １１５ ／ ２１６） 药物纳入国家医保目录

并在报销范围内， 包含医保甲类 ４０ 种、 医保乙类

７５ 种； ４０ 种 （１８􀆰 ５％， ４０ ／ ２１６） 虽纳入国家医保目

录， 但治疗罕见病不属于医保报销范围； ６１ 种

（２８􀆰 ２％， ６１ ／ ２１６） 未纳入国家医保目录。
２０１８ 年国家医疗保障局正式成立以来， 国家医

保目录每年均进行修订， 现对 ２０１９—２０２２ 年国家医

保目录新增 《第一批罕见病目录》 的罕见病药物进

行梳理， 详见表 ２。

３　 讨论

目前， 我国 ４８ 种罕见病具有孤儿药 （已在美国

ＦＤＡ 或 ＥＭＡ 获批罕见病适应证上市） 且已获得 ＮＭＰＡ

表 ２　 ２０１９—２０２２ 年国家医保目录新增 《第一批罕见病目录》 的罕见病药物

年份 罕见病药物种类 罕见病药物通用名 （剂型）

２０１９ ３ 艾曲泊帕乙醇胺 （片）、 波生坦 （片、 分散片）、 麦格司他 （胶囊）

２０２０ ４ 安立生坦 （片）、 尼达尼布 （软胶囊）、 氘丁苯那嗪 （片）、 依达拉奉氯化钠 （注射液）

２０２１ ７
诺西那生 （注射液）、 氨吡啶 （缓释片）、 阿加糖酶 α （注射用浓溶液）、 （注射用） 重组人凝血因子Ⅸ、 艾替班特

（注射液）， 依洛尤单抗 （注射液）， 氯苯唑酸 （软胶囊）

２０２２ ４ 利司扑兰 （口服溶液用散）、 伊奈利珠单抗 （注射液）、 利鲁唑 （口服混悬液）、 曲前列尼尔 （注射液）
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批准文号， 相较于 ２０１９ 年， 新增了 ２８ 种罕见病［１］ ；
在美国 ＦＤＡ 和 ＥＭＡ 获批上市的孤儿药， 分别有７４ 种

和 ３６ 种获得 ＮＭＰＡ 批准文号， 相较于 ２０１９ 年 （分别

有 ２７ 种和 ８ 种在中国上市） ［１］ ， 罕见病药物在我国

的可及性显著提高， 我国与美国 ＦＤＡ 和 ＥＭＡ 在罕见

病药物可及性方面的差距逐渐缩小。 但仍存在罕见病

“境外有药， 境内未批准” 的现状， 目前 《第一批罕

见病目录》 中的 １１ 种罕见病在美国 ＦＤＡ 或 ＥＭＡ 具

有获批上市的孤儿药， 而我国暂无上述药物的批准文

号。 针对 “境外有药， 境内未批准” 的药物， 国家

药品监督管理局药品审评中心先后公布了三批临床急

需境外新药名单， ３６ 种药物可用于 《第一批罕见病

目录》 的疾病治疗。 截至 ２０２３ 年 ３ 月， 已有 ２２ 种药

物在我国上市， 覆盖 １６ 种罕见病， 与 ２０２０ 年 １１ 月

的统计数据［２］相比， 新增了 ９ 个品种。 对于米托坦、
氯巴占、 依库珠单抗等药物， 北京协和医院采取

“罕见病药物一次性进口” “拓展性同情使用临床试

验用药”、 开设急需用药 “绿色通道” 等方式， 最大

程度满足罕见病患者的治疗需求。
获得 ＮＭＰＡ 批 准 文 号 的 罕 见 病 药 物， 其 中

５０􀆰 ９％ （５９ ／ １１６） 具有至少 １ 种药品剂型获国产批准

文号， 相较于 ２０１９ 年的 ４８􀆰 １％ （１３ ／ ２７） 有所增加，
国产化药品的占比提高。 然而， 目前仍存在罕见病药

物 “境内批准， 但难于获得” 的现状， 如国内暂无

用于治疗血友病的去氨加压素鼻喷剂型， 暂无用于治

疗肺囊性纤维化的妥布霉素、 氨曲南和甘露醇等吸入

剂型， 以及暂无治疗镰刀型细胞贫血病的 Ｌ⁃谷氨酰

胺较高剂量的口服剂型等。
近年来， 国家和政府部门大力推进罕见病用药工

作， 自 ２０１９ 年至今国家医保目录共进行了 ４ 次修订、
新增 １８ 种罕见病药物。 ２０２２ 年， 我国针对罕见病用

药开通了单独申报渠道， 以支持其优先进入医保目

录， 在很大程度上提高了罕见病患者治疗的可及性与

可负担性。 截至 ２０２３ 年 ３ 月 １ 日， 共 ６９ 种罕见病药物

纳入国家医保目录并在报销范围内， 覆盖 ２９ 种罕见

病， 与 《中国罕见病药物可及性报告 （２０１９） 》 ［１８］ 的

统计数据相比， 新增了 １１ 种罕见病的 ４０ 种治疗药

物。 但我国的罕见病医疗保障体系仍不健全， 高值类

罕见病药品保障还不够充分， 仍存在 “境内有药，
医疗保障不足， 患者经济负担重” 的现状。 目前，
仍有 ２４ 种罕见病的治疗药物均未被国家医保目录报

销范围覆盖， ４７ 种罕见病药物未纳入医保目录， 其

中涉及诸多高值类药物。 如依库珠单抗， 美国 ＦＤＡ
或 ＥＭＡ 已批准其用于非典型溶血性尿毒症、 阵发性

睡眠性血红蛋白尿、 全身型重症肌无力、 视神经脊髓

炎等多种罕见病的治疗， 年治疗费用超过 ２００ 万元。

４　 小结

本研究首次以美国 ＦＤＡ 和 ＥＭＡ 获批罕见病适

应证上市的孤儿药及我国药品说明书适应证批准用

于罕见病治疗的药物作为参考， 梳理我国 《第一批

罕见病目录》 的罕见病治疗药物。 同时， 既横向比

较了罕见病药物在国内外的可及性差异， 以及上述

药物在我国的本土化生产情况、 国家医保目录覆盖

情况， 又纵向比较了上述内容相较于 《第一批罕见

病目录》 发布时的发展变化情况。 《第一批罕见病

目录》 发布以来， 国内罕见病治疗药物可及性持续

提高， 国内自主生产的药物品种不断增加， 越来越

多的药物纳入国家医保报销范围， 将满足罕见病患

者的治疗需要。
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１２１６　 　 Ｎｏｖｅｍｂｅｒ， ２０２３

［８］ 国家卫生健康委办公厅． 国家卫生健康委办公厅关于建

立全国罕见病诊疗协作网的通知 ［ＥＢ ／ ＯＬ］． （２０１９⁃ ０２⁃
１２） ［２０２３⁃０１⁃１０］． ｈｔｔｐｓ：／ ／ ｗｗｗ􀆰 ｇｏｖ􀆰 ｃｎ ／ ｚｈｅｎｇｃｅ ／ ｚｈｅｎｇｃｅｋｕ ／
２０１９⁃１０ ／ ０８ ／ ｃｏｎｔｅｎｔ＿５４３６９６２􀆰 ｈｔｍ．

［９］ 国家卫生健康委办公厅． 国家卫生健康委办公厅关于印

发国家罕见病医学中心设置标准的通知 ［ ＥＢ ／ ＯＬ］．
（２０２２⁃ １２⁃ ２０） ［ ２０２３⁃ ０１⁃ １０］． ｈｔｔｐ： ／ ／ ｗｗｗ􀆰 ｎｈｃ􀆰 ｇｏｖ􀆰 ｃｎ ／
ｙｚｙｇｊ ／ ｓ３５９４ｑ ／ ２０２２１２ ／ ａ９ｂ６２０３ｅｂｂ７ｆ４８３３ａｂ６８ｄ７７４８６００８
ｄ５０􀆰 ｓｈｔｍｌ．

［１０］ 万志前， 冉光清． 健康中国背景下孤儿药创新激励的制

度安排 ［Ｊ］． 中国新药杂志， ２０２０， ２９： ４９４⁃４９９．
［１１］ Ｕ． Ｓ． Ｆｏｏｄ ａｎｄ Ｄｒｕｇ Ａｄｍｉｎｉｓｔｒａｔｉｏｎ． Ｓｅａｒｃｈ Ｏｒｐｈａｎ Ｄｒｕｇ

Ｄｅｓｉｇｎａｔｉｏｎｓ ａｎｄ Ａｐｐｒｏｖａｌｓ ［ ＥＢ ／ ＯＬ ］． （ ２０２２⁃ １２⁃ ３１ ）
［２０２３⁃ ０１⁃ １０］． ｈｔｔｐｓ： ／ ／ ｗｗｗ􀆰 ａｃｃｅｓｓｄａｔａ􀆰 ｆｄａ􀆰 ｇｏｖ ／ ｓｃｒｉｐｔｓ ／
ｏｐｄｌｉｓｔｉｎｇ ／ ｏｏｐｄ ／ ｉｎｄｅｘ􀆰 ｃｆｍ．

［１２］ Ｅｕｒｏｐｅａｎ Ｍｅｄｉｃｉｎｅｓ Ａｇｅｎｃｙ． Ｍｅｄｉｃｉｎｅｓ ［ＥＢ ／ ＯＬ］． （２０２２⁃
１２⁃３１） ［２０２３⁃ ０１⁃ １０］． ｈｔｔｐｓ： ／ ／ ｗｗｗ􀆰 ｅｍａ􀆰 ｅｕｒｏｐａ􀆰 ｅｕ ／ ｅｎ ／
ｍｅｄｉｃｉｎｅｓ．

［１３］ 国家药品监督管理局． 药品查询 ［ＥＢ ／ ＯＬ］． （２０２２⁃ １２⁃
３１） ［２０２３⁃０１⁃１０］． ｈｔｔｐｓ： ／ ／ ｗｗｗ􀆰 ｎｍｐａ􀆰 ｇｏｖ􀆰 ｃｎ ／ ｄａｔａｓｅａｒｃｈ ／
ｈｏｍｅ⁃ｉｎｄｅｘ􀆰 ｈｔｍｌ＃ｃａｔｅｇｏｒｙ ＝ｙｐ．

［１４］ 国家药品监督管理局药品审评中心． 关于发布第一批临

床急需境外新药名单的通知 ［ＥＢ ／ ＯＬ］． （２０１８⁃ １１⁃ ０１）
［２０２３⁃ ０１⁃ １０］． ｈｔｔｐｓ： ／ ／ ｗｗｗ􀆰 ｃｄｅ􀆰 ｏｒｇ􀆰 ｃｎ ／ ｍａｉｎ ／ ｆｕｌｌｓｅａｒｃｈ ／
ｆｕｌｌｓｅａｒｃｈｐａｇｅ．

［１５］ 国家药品监督管理局药品审评中心． 关于发布第二批临

床急需境外新药名单的通知 ［ＥＢ ／ ＯＬ］． （２０１９⁃ ０５⁃ ２９）
［２０２３⁃ ０１⁃ １０］． ｈｔｔｐｓ： ／ ／ ｗｗｗ􀆰 ｃｄｅ􀆰 ｏｒｇ􀆰 ｃｎ ／ ｍａｉｎ ／ ｆｕｌｌｓｅａｒｃｈ ／
ｆｕｌｌｓｅａｒｃｈｐａｇｅ．

［１６］ 国家药品监督管理局药品审评中心． 关于发布第三批临

床急需境外新药名单的通知 ［ＥＢ ／ ＯＬ］． （２０２０⁃ １１⁃ １９）
［２０２３⁃ ０１⁃ １０］． ｈｔｔｐｓ： ／ ／ ｗｗｗ􀆰 ｃｄｅ􀆰 ｏｒｇ􀆰 ｃｎ ／ ｍａｉｎ ／ ｆｕｌｌｓｅａｒｃｈ ／
ｆｕｌｌｓｅａｒｃｈｐａｇｅ．

［１７］ 国家医保局， 人力资源社会保障部． 关于印发 《国家基

本医疗保险、 工伤保险和生育保险药品目录 （ ２０２２
年） 》 的通知 ［ＥＢ ／ ＯＬ］． （２０２３⁃ ０１⁃ １３） ［２０２３⁃ ０３⁃ ３０］．
ｈｔｔｐ： ／ ／ ｂｍｆｗ􀆰 ｗｗｗ􀆰 ｇｏｖ􀆰 ｃｎ ／ ｙｂｙｐｍｌｃｘ ／ ｉｎｄｅｘ􀆰 ｈｔｍｌ．

［１８］ 黄如方， 劭文斌． 中国罕见病药物可及性报告 （２０１９）
［Ｍ］． 北京： 罕见病发展中心出版， ２０１９： １３⁃２４．

（收稿： ２０２３⁃０３⁃３０ 录用： ２０２３⁃０５⁃０９ 在线： ２０２３⁃０８⁃２３）
（本文编辑： 李玉乐）
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