
王艺教授介绍，近 10 年来

我国在罕见病领域有了很大进

展，尤其是基于分子遗传诊断

技术的广泛应用，人工智能的

识别和知识库的建立，发现和

明确罕见病诊断能力有了很大

的提升。中国罕见病协作网为

罕见病诊疗研究起到了极大的

推动作用，国内的一些罕见病

病友组织也为罕见病患者的诊

治提供了更多机会。

在药物研发进展方面也有

很大的提升，从神经罕见病领

域可见一斑。从一般意义上的

替代治疗，到细胞治疗、激素

和免疫治疗，再到小分子治疗、

基因编辑和基因替代治疗等，

还包括一些老药新用的进展、

特殊饮食治疗等。王艺教授认

为，罕见病的药物治疗在神经

系统里的应用是最完整也是最

为前沿和成功的，因此更要强

调对针对神经系统相关罕见病

的治疗上的新技术和新药物的

研发。

药物可及性方面也有了更多

利好。在去年底最新公布的医保

目录中，新增 15 个罕见病用药，

覆盖了 16 个罕见病病种。目前

已有超过 80 种罕见病治疗药品

纳入国家医保药品目录名单，一

方面为患者提供了更多治疗选

择；另一方面，平均降价 61.7%

的医保药也减轻了患者的经济负

担。同时，国家对罕见病药品研

发和生产的政策支持，也将进一

步激发相关公司的创新活力。一

系列政策措施的实施，将为相关

公司提供更好的研发环境和市

场环境，促进

其加快研发进

程，推出更多

具有自主知识

产权的罕见病

药品。
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理事会我国每年新增20万罕见病患者
往往多系统受累，神经系统相关症状起病最常见

2021年《新英格兰医学杂志》

刊发的一项全基因组队列研究显

示，目前已知的罕见病在各系统

都有累及，据罕见病症状学排序

可看到，中枢神经系统、视听觉、

头颈部问题最常见，其他包括免

疫系统、血液系统、心血管系统、

泌尿生殖系统、骨骼系统、皮肤、

黏膜、呼吸道、生长发育等都有

密切关系。

王艺教授表示，由于以上

特点，导致鉴别、临床检测评

估复杂，误诊、漏诊率高，明

确诊断周期长，大多需遗传咨

询、生殖医学干预。“这就往

往导致罕见病从症状出现到确

诊需要 3~5 年，要看 3~5 家医

疗机构和3~5个不同专业医生。”

除了明确诊断困难，治疗

也是一大难点，据了解，目前

仅 6%~7% 的罕见病有治疗手段。

2023 年 9 月，国家卫健委

等 6 部门联合印发了《第二批罕

见病目录》，加之第一批纳入目

录的罕见病，共 207 种，其中涉

及儿童神经系统相关的罕见病约

1/4。“这提示我们，一些高度

致残致死性或可治性神经系统、

内分泌遗传代谢相关罕见病，通

过产前筛查、早期诊断，可能都

有非常好的诊疗或预防机会，也

是从事儿童神经领域专家的重要

任务。”王艺教授说。

2023 年底，一对眼泪汪汪

的父母推着轮椅来到徐州医科

大学附属医院神经内科葛巍医

师的诊室，轮椅上坐着一位 15

岁小姑娘一直在傻傻地笑。葛

巍医师仔细询问病史方知：小

姑娘叫燕子（化名），上小学

时一直是“学霸”。然而到了 9

岁时燕子的成长像被按了“倒退

键”：注意力不集中、走路易跌跤、

智力逐渐退化、时伴肢体抽搐、

间断痴笑、语言能力渐渐丧失。

查体发现，燕子还存在高

弓足，马蹄内翻足畸形，双下

肢肌张力高，四肢腱反射亢进

等。后得知燕子 11 岁的弟弟智

力水平也不如同龄孩子。考虑

患者家庭经济情况，在完善相

关检查后科室为其申请了中国

罕见病联盟的公益基金支持的

免费基因检测。测序结果回复：

孩子 NPC1 基因存两处突变，

后经 Sanger 验证两处变异分别

来自父母，其弟弟携带相同变

异，且两处变异均评级为可能

致病。真相终于大白，按下孩

子成长“倒退键”的原来是尼

曼匹克病（C 型）。

确诊后，医疗团队立即给

予燕子和她弟弟进行药物干预

治疗。目前，燕子已经会喊“爸

爸、妈妈”、哼唱歌曲“小苹果”

了！“每一次听到孩子喊爸爸、

妈妈，每一次看到孩子的病情

改善，我们都充满了希望。”

孩子妈妈高兴地告诉医护团队。

来自安徽的 44 岁程女士饱

受 15 年不明原因周期性身体肿

胀之苦，尤其是面部肿胀严重影

响了她的生活质量。经历无数次

激素治疗和寻求各种医疗帮助失

败后，最近她终于在徐州医科大

学附属医院得到了确诊和有效治

疗，终结了长期的病痛折磨。

遗传性血管性水肿（HAE）

是一种全球罕见的常染色体显

性遗传病，表现为反复发作的

皮肤和黏膜下水肿，全球患病

率约为 1/50000。

在徐州医科大学附属医院

皮肤科蒋冠主任和曲慧医师的

共同努力下，不仅为程女士带

来了治疗上的转机，也提升了

公众对于 HAE 的认识和理解，

特别是在预防和急性发作治疗

方面的新进展，显著改善了患

者的生活质量。蒋冠主任指出，

此案例强调了早期诊断和筛查

的重要性，尤其对有反复发作

的水肿或腹痛、常规治疗无效、

家族中有类似情况、肿胀部位

不痒、反复无故的腹痛、C4 水

平下降、既往水肿发作累及喉

头或有特定诱因的个体，应进

行 HAE 筛查。通过精确的诊断

和及时有效的治疗方案，可大

幅度缩短患者的痛苦期并显著

提升生活质量。
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医师报讯  （融媒体记者  裘佳）目前全球已知的罕见病种类已超过

7000 种，且仍在持续增长。约 80% 的罕见病由遗传因素引起，另外 20%

则与感染、过敏性反应、机体退化或增生等因素有关。这些疾病由于其

特殊性，往往难以得到有效诊治。第十七个国际罕见病日前夕，在中国

抗癫痫协会罕见病科普直播活动上，中华医学会儿科学会分会罕见病学

组组长、复旦大学附属儿科医院院长王艺教授介绍，据估计，我国目前

罕见病患者在 6000 万人以上，每年新增患者 20 万人，其中 50% 以上的

罕见病症状出现在儿童期，且往往有多系统受累，30% 罕见病儿童在 5

岁前病逝，成为我国 5 岁以下儿童重要死因。

多系统受累且鉴别诊断困难多系统受累且鉴别诊断困难

超80种罕见病治疗药品纳入国家医保超80种罕见病治疗药品纳入国家医保

点亮罕见病患者的“生命之光”点亮罕见病患者的“生命之光”
医师报讯 （通讯员  裴争争）2 月 29 日是第十七届国

际罕见病日。今年的主题是“关注罕见、点亮生命之光，

弱有所扶、践行人民至上”。近日，徐州医科大学附属医

院成功救治了两例罕见病患者。

花季少女“倒退”成长

15年饱受周期性身体肿胀之苦
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