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建立健全罕见病保障机制，是保障患者健康

权、生存权的迫切需要，也是实施健康中国战略的

必然要求。建立健全罕见病保障机制，不仅有助于

减轻罕见病患者的就医负担，缓解因病致贫因病返

贫现象的发生，有助于加快我国全民健康覆盖和健

康中国建设进程；也有助于推动我国医药产业转型

升级，缩小我国与发达国家在生物医药产业方面的

差距，有助于实现我国医药产业的高质量发展。

如何建立罕见病保障机制已经成为卫生健康领域

的重要热点问题，但目前尚无系统的顶层设计。

为此，我们从罕见病定义、罕见病药品供应保障和

费用分担，以及对医药产业发展的促进等方面对

部分国家和地区的做法进行梳理，总结其经验与

启示，为我国进一步完善罕见病保障的顶层设计

提供依据。

一、罕见病的定义

罕见病是部分发病率极低的疾病的总称［1］。

目前，国际上没有统一的定义，美国、日本、澳大利

亚，以及欧盟 30 多个国家及地区结合自身情况作

出了不同界定。总体上看，对罕见病的界定方法

可以分为三种。一是基于患者人数与药品角度，

如美国。美国是世界上最早提出罕见病并从法律

层面进行界定的国家，其在 1983年的《孤儿药法

案》（Orphan Drug Act，ODA）中将“在美国患病人数

少于20万的疾病”界定为罕见病，在2003年发布的

《罕见病法案》（Rare Diseases Act，RDA）中对罕见病

进行了扩展：“患病人数少于20万的疾病，或者患病

人数超过20万但预期其治疗药品销售额难以收回研

发成本的疾病。”［1-3］二是采用患病人数与患病率相结
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合的方法，如日本。日本（1993年）将国内患病人数

低于5万人，或患病率低于1/2 500 的疾病界定为罕

见病［1，4-5］。三是仅使用患病率来界定罕见病，大多数

国家和地区均采用此方法。澳大利亚（1997年）和欧

盟（2000年）规定：“患病率低于 5/10 000的疾病”，俄

罗斯（2011年）规定：“患病率不高于10/100 000的疾

病”，巴西（2017年）规定：“患病率低于 65/100 000
的疾病”，我国台湾地区（2000年）规定：“患病率低

于1/10 000 的疾病即为罕见病”［6］。

二、罕见病保障机制

（一）罕见病的药品保障

1. 通过立法推动罕见病药物的保障

在罕见病政策起步较早的发达国家和地区，如

美国、澳大利亚、日本，以及欧盟和我国台湾地区，

在解决罕见病问题时都是围绕“以药带病”的管理

思路，即明确罕见病药物的边界，推动药物的可及

性。因此，罕见病药物身份的认定就成为推动罕见

病药物可及、可支付的第一步。

为了规范和支持孤儿药的研发，美国、澳大利

亚、日本和欧盟等发达国家及地区都先后建立了专

门的孤儿药认证及管理部门，并形成了完备的孤儿

药政策、法律法规体系。美国于 1983 年率先颁布

了ODA，首次在世界上定义了孤儿药这一概念，并

于同年成立罕见疾病组织（The National Organiza⁃
tion for Rare Disorders，NORD）。此后，美国又分别

于 2011 年及 2013 年对 ODA 进行了修订［7-8］。而

新加坡、日本、澳大利亚和欧美先后于 1991 年、

1993年、1998年和 1999年出台并实施了治疗罕见

病的用药政策［9-11］。作为药品监管机构，美国食品

药品监督管理局（FDA）专门设立了孤儿药研发办

公 室（Office of Orphan Products Development，
OOPD）来负责孤儿药的评估及认证工作。随后，

RDA、《处方药使用费用法》以及“医疗创新发展计

划”的推出，以及美国国立卫生研究院（NIH）罕见

病研究办公室的成立都成功推动了美国罕见病的

研究及孤儿药的开发。与美国类似，欧盟的《孤儿

药管理法规》和日本的药事法中都规定了孤儿药

的界定标准及相应管理政策。欧盟成立了罕见病

专家委员会，欧洲药品管理局（EMA）也专门设立

了孤儿药委员会负责孤儿药的认证与评估；而日

本的孤儿药认定及评估主要由厚生劳动省负责，

医药品医疗器械综合机构和日本医药研究所参与

相关事宜［12］。

2. 全方位的政策支持，改善罕见病药物的可

及性

针对罕见病的药品保障，不同国家和地区从经

济支持和行政支持两个方面出台了不同的政策，改

善罕见病药品的可及性，主要措施有税收抵免、研

发支持、注册费减免、试验设计援助、市场独占期和

快速审批等［13-17］，具体见表1。
美国是全球范围内最早对罕见病药物研发创

新提供政策保障的国家，1983 年美国ODA出台后，

逐渐形成一套针对罕见病药物的系统化、差异化的

新药注册体系。政府主管机构从经济和行政两大

方面为企业提供支持，极大程度上促进了罕见病药

物在美国的研发，增加了在美上市的罕见病药物数

量并缩短了上市时间。

国家/地区

美国
欧盟
澳大利亚
日本
中国台湾

经济支持
税收抵免

临床试验费用的50%，2017年减至 25%
各成员国自行规定
无
研发费用的12%
无

研发支持
√
√
无
√
√

注册费用减免
√
√
√
√
√

行政支持
试验设计援助

√
√
无
√
无

市场独占期
07年
10年
无

10年
10年

快速审评审批
√
√
√
√
√

表1 部分国家和地区罕见病药品保障的经济和行政政策支持

注：根据《中国罕见病药物可及性报告2019》及相关文献资料整理

在税收抵免、科研经费支持及试验设计援助的

扶持下，罕见病药物研发创新与上市申请不断增

加。美国在ODA出台前的10年里仅有10种罕见病

药物上市，而 1983年后，有 503种药品获得“孤儿

药”身份认定并成功上市，涉及 731 种适应证（截止

2018年 9月）。2017 年，在美国上市的 42 种新药

中，有一半是罕见病药物。

为了保障罕见病药物注册制度的合理性，澳大

利亚治疗商品管理局（Therapeutic Goods Adminis⁃
tration，TGA）在罕见病药物项目启动近 20年后，于

2015—2016 年启动对罕见病药物项目改革的评估

工作。2017年6月，TGA 公布罕见病药物身份认定

的三项新增标准，并针对申请企业如何测算目标适

应证患病率进行了详尽的规定。要求：（1）必须是

针对危及生命或导致严重衰弱的疾病；（2）仅针对

特定的适应证人群有效；（3）目前没有治疗该适应

证的药物上市，或目标药物在疗效或安全性方面显

著高于已上市疗法。

（二）罕见病的费用保障

不同国家和地区的医疗保障制度不同，因此对
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罕见病的费用保障也存在一定的差别；已经建立了

罕见病保障机制的国家，大多数采用了普惠和特惠

相结合的方式来减轻罕见病患者的就医负担。

1. 罕见病保障的普惠制做法

德国社会健康保险的保障待遇较高，所以采取

了普惠制的方式来解决罕见病患者的就医费用，德

国社会健康保险基金设立了年度个人自付的上限，

所有患者（包括罕见病患者）年度个人自付医药费

用不得超过其家庭收入的2%［18-19］。

日本社会健康保险制度的保障待遇较高，罕见病

患者的个人自付不超过30%，且设立了每月的自付上

限，超过上限部分，个人承担超出部分的1%［6，18-19］。

2. 罕见病保障的普惠制与特惠制相结合的做法

英国罕见病患者的费用，主要通过税收筹资建

立的国家卫生服务体系（NHS）来支付。其中部分罕

见肿瘤患者的药品费用可以通过肿瘤药物基金

（CDF）支付。CDF成立于 2011年 4月，旨在为那些

被国家卫生与临床优化研究所（NICE）拒绝或正接

受评估的新型抗肿瘤药物提供资金支持，并由NHS
对其进行运行管理和预算控制［1-3，6，19］。

俄罗斯的罕见病患者医药费用，主要由社会医

疗保险基金支付。但俄罗斯对罕见病进行了分类，

并设立了不同的支付渠道：一是 7种治疗费用昂贵

的罕见病，由联邦政府统一采购并支付药品费用；

二是 24 种严重威胁生命的罕见病，由地方政府支

付；三是 230 种其他罕见病，由社会医疗保险基金

支付［1-3，6］。

澳大利亚的罕见病患者医药费用，主要由澳大

利亚的医疗保险制度（）Medicare支付，但列入救命药

项目（LSDP）的罕见病药物由联邦财政支付［1-3，6，18］。

我国台湾地区的罕见病患者医药费用，主要由

全民健康保险基金支付；全民健保对未被健保覆盖

的罕见病费用通过设立专项基金予以补助，经费来

源于捐赠及烟草税［6］。具体见表2。

国家/地区

英国

德国

日本

俄罗斯

澳大利亚

台湾地区

普惠性制度安排

主要由NHS支付

社会健康保险基金支付，个人年度内自付医药费
用不得超过其家庭收入的2%。

社会健康保险基金支付，罕见病患者的个人自付
不超过30%，且设立了每月的自付上限，超过上限
部分，个人承担超出部分的1%。

主要由社会医疗保险基金支付（覆盖 230种罕见
病）

主要由Medicare基金支付

主要由全民健康保险基金支付

特惠制度安排

部分罕见肿瘤患者的药品费用（被NICE拒绝或正接受评估
的新型抗肿瘤药物）可以通过肿瘤药物基金(CDF)支付

无

无

7种治疗费用昂贵的罕见病，由联邦政府统一采购并支付药
品费用；24 种严重威胁生命的罕见病，由地方政府支付。

列入救命药项目（LSDP）的罕见病药物由联邦财政支付

全民健保未被健保基金覆盖的罕见病费用通过设立专项基
金予以补助，经费来源于捐赠及烟草税。

表2 部分国家和地区罕见病费用保障的制度安排

注：根据相关文献整理所得

三、罕见病保障机制对医药产业发展的促进

作用

当前，全球医药产业已经从传统的化学制药向

生物制药转变，罕见病已成为引领生物制药产业发

展的重要突破口。美国、日本和欧盟等国际阿和地

区医药企业均在促进罕见病发展过程中实现了产

业升级，提升了其在全球生物医药市场中的竞争

力。过去 10年，欧美等生物制药企业的崛起，大多

与罕见病有关。全球销量前十位的生物药，多以罕

见病为突破口，几乎都是以罕见病用药（孤儿药）的

身份在欧美市场获批上市，并逐步拓展至多个罕见

病和非罕见病适应证，为企业抢占市场提供了重要

的窗口。艾昆纬（IQVIA）全球研究院统计，在过去

的五年里，美国和欧盟每年批准上市的新药中有超

过半数的是“孤儿药”。建立罕见病保障机制，已经

成为发达国家和地区鼓励医药创新的重要组成部

分，对于推动生物医药产业发展具有重要的推动作

用［21-23］。

四、对我国的启示与建议

（一）界定罕见病范围是建立罕见病保障机制

的前提和基础

从部分国家和地区的实践看，罕见病的定义与

范围各不相同，但都有一个大致的界定的标准或范

围，部分国家通过立法对罕见病进行了界定，部分

国家通过疾病目录、发病率和药品相结合的方法对

罕见病进行了界定，有力地推动了罕见病保障机制

的发展。我国也在积极推进罕见病定义和目录的

界定，国家卫生健康委等五部门于 2018年出台了

《第一批罕见病目录》，包括了121种罕见病，首次通

过目录的形式对部分罕见病进行了确认；学界也对
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罕见病的定义进行了探讨，中华医学会医学遗传学

分会于2010年建议：“将患病率低于1/500 000，或者

新生儿发病率低于1/10 000的疾病划入罕见病”［24］，

全国罕见病学术团体主委联席会议于2021年建议：

“新生儿发病率小于 1/万、患病率小于 1/万、患病人

数小于 14万的疾病划入罕见病”［25］，但目前尚未得

到官方的正式认可。建议我国借鉴国际经验，尽快

从发病率、患病率及药品可及性等维度对罕见病进

行界定，更好地推动罕见病保障机制的建设。

（二）改善药品可及是建立罕见病保障机制的

重要内容

部分国家和地区通过运用政府与市场相结合

的方式，为罕见病药品企业提供全方位全流程支

持，显著提升了罕见病药品的可及性。我国也在探

索建立罕见病的药品保障机制，对研发和生产罕见

病药物的企业也给予了一定的支持，如研发的支

持、上市准入的快速通道等，但与其他国家相比，我

国在市场准入特别是医保准入方面仍有改进的空

间。当前我国罕见病患者的药物供应保障主要依

赖外资企业，应借鉴国际经验，进一步加强对国内

企业的支持力度，及时将国内企业的产品纳入医保

目录，更好地改善罕见病患者的药物可及性。

（三）普惠与特惠相结合的医疗保障制度是缓

解罕见病患者就医负担的主要手段

从上述部分国家和地区的经验看，基本医疗保

险基金在保障罕见病方面均承担了重要责任，优先

将罕见病纳入了基本医疗保险的保障范围，保障了

罕见病患者的普惠性的受益权。对于基本医疗保

险基金难以满足罕见病患者保障需求的，设立特惠

性政策，通过专项基金、慈善捐赠和烟草税等方式，

使罕见病患者的就医负担显著下降，普惠与特惠相

结合的保障机制为我国建立健全罕见病患者的费

用保障机制提供了有益借鉴。我国部分地区也已

经在探索普惠与特惠相结合的罕见病保障机制，如

青岛、浙江等地。但从国家层面看，普惠性制度安

排不足，部分罕见病被排除在普惠性保障之外；特

惠性制度安排缺位，如何建立特惠性制度目前仍在

探索之中。建议借鉴国际经验，优先建立普惠性制

度，让所有罕见病患者均能获得基本医疗保险制度

的待遇保障，在此基础上，探索建立特惠性保障制

度，缓解部分罕见病患者因病返贫、因病致贫问题。

（四）建立健全罕见病保障机制是实现我国生

物医药产业转型升级的重要助推器

发达国家和地区的经验显示，建立罕见病保障

机制有助于推动医药产业创新，更好地满足罕见病

患者的需求。健全的罕见病保障机制已成为生物

医药产业创新和转型升级的重要助推器。我国具

有人口优势，罕见病患者众多，可以为生物医药产

业发展提供重要的研究对象。但目前我国罕见病

的医疗保障机制建设还相对滞后，与欧美发达国家

还有较大的差距。基本医疗保险在保障罕见病方

面的作用还有待进一步加强，普惠制与特惠制相结

合的罕见病保障机制尚未形成。建议我国在地方

实践的基础上，进一步完善罕见病保障机制，加强

医疗保障政策与生物医药产业政策的衔接，借力生

物制药行业高速发展平台提速“孤儿药”产业，推动

医药产业转型升级和高质量发展，更好地满足我国

罕见病患者的药品保障需求
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Medical Security Mechanism for Rare Diseases：Experience and
Implication from Some Countries and Regions.
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Abstract：Establishing and improving the medical security mechanism for rare diseases will not only help
to accelerate the process of universal health coverage and Healthy China Construction，but also help to promote
the transformation and upgrading of China's biomedical industry；However，at present，the construction of rare
disease security mechanism in China lags behind. This paper reviews the practices of some countries and
regions from the aspects of the definition of rare diseases，drug supply and cost sharing of rare diseases，as well
as the promotion of the development of the pharmaceutical industry，and summarizes their experience，
implication and suggestions as follows. First，defining the scope of rare diseases is the premise and basis for
establishing the medical security mechanism of rare diseases. China needs to define rare diseases from a multi-
dimensional perspective to better promote the construction of the medical security mechanism of rare diseases.
Second，improving drug accessibility is an important part of establishing a rare disease medical security
mechanism. China needs to further strengthen its support for domestic enterprises，timely include the products
related to rare diseases of domestic enterprises into the medical insurance catalogue，and better improve the
drug accessibility of patients with rare diseases. Third，the medical security system combining inclusive and
preferential protection is the main means to alleviate the medical burden of patients with rare diseases. China
should give priority to establishing an inclusive system so that all patients with rare diseases can obtain the
benefit from the basic medical insurance system；On this basis，explore the establishment of a preferential
security system to alleviate the problem of poverty caused by illness. Fourth，establish and improve the medical
security mechanism for rare diseases，which is an important booster to realize the transformation and upgrading
of China's biomedical industry. China should strengthen the connection between medical security policy and
pharmaceutical industry policy，and further improve the security mechanism of rare diseases in China，and
promote the transformation，upgrading and high ⁃ quality development of the pharmaceutical industry to better
meet the drug needs of patients with rare diseases in China.
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