
 
    年 月  日/星期四 本版编辑/刁炳芳 本版视觉/黄 娟  小时读者热线：      编辑邮箱：                 读者来信：                

上海新闻

华山医院副院长、神经内科赵重波教授的门诊

常常挤满了罕见病患者。在大家口中，他就是那个

“把罕见病看成常见病”的医生。在罕见病中，神经

系统罕见病占了“半壁江山”，华山神经内科牵头全

院多学科成立了华山医院罕见病中心，尽管成立时

间不算长，但已入选了一年一度的复旦专科声誉排

行榜提名，在上海市“精神文明好人好事”中也榜上

有名。

说起这些年来罕见病诊疗的临床工作，让赵重

波印象最深的一点是，针对罕见病的治疗选择变多

了，一些药进入国谈医保目录后，患者也能长期负

担，不再因“用不起药”而耽误治疗。

60多的徐女士（化名）5年前确诊重症肌无力，

主要症状是疲劳，四肢乏力，眼睛睁不开。在华山

医院治疗的很长一段时间，她的病情控制得不错，

直到擅自停药后病情加重，头开始抬不起来，爬楼

梯非常费力，吃东西也有咀嚼困难的情况。去年，

她在华山医院接受了国家药监局批准上市的创新

药注射治疗，很快就感觉到无力症状减轻了很多，

一周后就明显好转，让徐女士重获战胜疾病的信

心。但那时新药刚刚获批上市，还没有进入医保，

一个疗程的费用高达数万元。今年，这款创新药

物进入了医保，徐女士顿感轻松，“新药也有机会

长期用得起了！”

庞贝病是罕见病中的罕见病，分为儿童型和晚

发型。成人晚发型目前我国确诊人数仅300余人。

晚发型主要累及躯干肌、四肢近端肌群及呼吸肌，呼

吸衰竭是其最常见的死亡原因。针对这一“超级罕

见病”，我国已开启研究相关基因替代疗法。不久

前，赵重波教授和朱雯华教授发起了一项针对成人

晚发型庞贝病的腺相关病毒（AAV）基因治疗研究，

这种基因替代疗法，以病毒衣壳作为递送载体，将优

化的基因表达盒递送至患者肝脏细胞内并持续合成

活性蛋白，以期改善晚发型庞贝病患者的临床症状，

实现“单次给药、长期有效”的治疗效果。首例受试

者是一名18岁男性，已成功完成给药。

今年1月1日，新版国家医保药品目录正式执

行。此次国家医保药品目录从动态调整、目录公布

到落地实施，罕见病创新药都备受关注。罕见病用

药纳入医保目录的数量创历年新高，15种罕见病用

药纳入目录，填补了10个病种的用药保障空白。特

别是像重症肌无力等多年未得到解决、社会影响较

大的罕见病疾病治疗用药被纳入目录。

“但对患者来说，最重要的问题就是有没有达到

有效治疗，有药可用永远都是第一位的。作为临床

医生很高兴看到，很多治疗罕见病的药物实现了从

0到1的突破、从1到100的飞跃。”赵重波说。

迈过了诊断难、药价昂贵、医疗保障难三道坎

更多罕见病患者看到生存希望

2月最后一天是“国际罕见病
日”。如果你路过复旦大学附属华山
医院门诊2楼，会发现一个与众不同
的展览——15块展板，如同15个闪耀
的星球，记录着各种罕见病的秘密。
罕见病，指发病率极低、很少见的

疾病。曾经，诊断难、药价昂贵甚至无
药可用、医疗保障难，是摆在罕见病患
者面前的三道坎。这些年，随着公众
认知的提升、国家政策的倾斜和医疗
技术的进步，罕见病患者的生存现状
发生了极大改变，越来越多人看到了
生存的希望。

本报记者 左妍

得了罕见病，并不等于被判了“死刑”，

生命的光彩也不会褪去。让更多罕见病患

者吃得起药、看得起病，看到生存的希望，

是全社会共同努力的目标。

2018年，五部委联合公布《第一批罕

见病目录》，这是国家层面首次以疾病目录

的形式界定罕见病，自此以后，社会对罕见

病的关注才真正多起来。2019年2月，国

家卫健委办公厅又发布了《关于建立全国

罕见病诊疗协作网的通知》，建立全国罕见

病诊疗协作网。

2021年国家医保药品目录调整中，曾

经每针70万元的“天价”救命药——诺西

那生钠注射液经医保谈判后，以3万余元

被纳入医保。这次“灵魂谈判”也被载入了

罕见病用药保障的史册。

近年来，上海的多家综合医院建立了

罕见病诊治中心，为罕见病患者提供一站

式的医疗保障。新华医院建立了罕见病全

国专家库，让罕见病患者触达更多的优质

医疗资源；仁济医院设立“罕见病融合门

诊”，让患者在一次就诊中获得多个学科领

域的诊断建议；瑞金医院罕见病诊疗中心

集结了医院八大优势科室，成立罕见病骨

干学科组，包括内分泌与代谢病学科、呼吸

与危重症医学科等。

“挂不对号、反复折腾、耽误病情”往往

是罕见病患者就医过程中的死循环。华山

医院整合了近70种罕见病的预约挂号信

息，打造“罕见病预约快捷入口”，实现罕见

病挂号一键直达。针对脊髓性肌萎缩症、

自身免疫性脑炎、多发性硬化、重症肌无

力、自身免疫性垂体炎、朗格汉斯组织细胞

增生症等难以诊治的罕见病，多科室采用

“多兵种作战”模式，成立脊髓性肌萎缩症

MDT门诊、垂体病MDT门诊、神经系统自身

免疫病与感染疾病MDT门诊，在诊断、治

疗、康复、随访各个阶段，通过多学科的密

切合作，提升患者的生存获益与生活质量。

值得一提的是，2023年9月，上海市卫

健委批准沪上三级甲等儿童专科医院可以

为18周岁以上、35周岁以下特殊疾病患者

提供连续性医疗服务，其中就包括先天性

遗传代谢病以及罕见病，这为罕见病患者

的全生命周期管理提供了很好的模板。

王艺告诉记者，绝大多数罕见病患者

需要终生随访。在复旦儿科医院的罕见病

团队中除了包括复旦儿科的专家，也有来

自中山、华山、肿瘤等多家三甲医院的专

家，为罕见病患者制定个性化的诊疗方案。

有的神经系统罕见病患儿成年后，通

过转诊的模式从儿科医院直接转至华山医

院进行之后的随访。赵重波教授说，女孩

子长大成人后，还会面临生育等问题。作

为医生，他也总是鼓励有条件的年轻女性

在科学的指导下，积极生育下一代，目前已

有第三代试管婴儿技术，可以帮助筛选出

不带致病基因的胚胎进行移植，很大程度

上能阻断遗传性疾病的发生。

根据《中国罕见病综合社会调查

（2020—2021）》的数据，我国罕见病平均确

诊需要4.26年，误诊率高达42%。对于罕

见病来说，诊断仍是一大难点，赵重波擅长

在蛛丝马迹中找到线索，最终“拨云见

日”。“长期在临床，病人看得多了，便可以

称之为‘上帝视角’了。”赵重波笑说。抗体

检测和基因测序等技术的发展，让以前不

能诊断的，逐渐可以诊断了；随着对疾病机

制的认识不断深入和创新药物的问世，以

前不能治疗的，慢慢也可以治疗了。

去年，我国公布的《第二批罕见病目

录》显示，有207种罕见病被纳入其中。

而公开数据显示，中国罕见病群体的规模

已超过了2000万。约80%的罕见病与遗

传有关，约50%的罕见病在儿童期起病，

罕见病的防治关键在于早筛早诊早治。

临床上，儿科是罕见病的主战场。早

在2016年，复旦大学附属儿科医院就挂牌

成立了国内首个“不能诊断疾病（UDP，

UndiagnosedDiseasesProgram）中心（又称

疑难罕见病诊疗中心），并于2017年开设

了UDP门诊，为我国疑难罕见病诊疗揭开

了新的历史篇章。

在复旦儿科，罕见病的诊断体系已十

分完整，在国内属于领先地位，在国际上也

有较大的影响力。儿科医院院长王艺教授

作为儿童神经疾病的知名专家，在推动罕

见病的诊疗方面倾注了大量心血。她告诉

记者，复旦儿科医院作为国家儿童医学中

心，每个专科都有从事遗传疾病诊疗的资

深专家，医院十多年前就已成立分子遗传

诊断中心等诊治平台。而UDP收治的患

者则是传统疑难杂症门诊无法诊治的，可

称之为疑难中的疑难病、罕见中的罕见

症。近五年来，在复旦儿科就诊的罕见病

患儿超22万，UDP会诊也有几千人，绝大

多数患儿都已经跑了国内多家综合医院，

仍无法明确诊断所患疾病。

王艺说，复旦儿科为UDP门诊制定了

三级诊疗模式：一级为UDP门诊，主要收

集并整理患者的病历资料，如果能诊断出

疾病，就将其转介到相关科室，诊断不明的

患者进入二级；二级多学科专家会诊；诊断

仍然不明的患者会进入三级，直达UDP专

用床位，在研究型病房内由UDP核心团队

成员开展研究诊治。

来自浙江的男孩鑫鑫（化名），每次一

感冒发烧就会意识不清、不断抽搐，到医

院检查发现低血糖，有时还伴有上消化道

出血的症状。当地医院给他使用过抗癫

痫的药物，但仍不能控制病情。后来，鑫

鑫的爸妈带他到复旦儿科就诊。王艺发

现，反复的低血糖每次都由感染而触发，可

能是代谢问题。进行基因筛查后发现，鑫

鑫患的是一种常染色体隐性遗传的果糖代

谢障碍疾病。医院营养科为他制定了精准

的治疗菜单和饮食方案，告诉鑫鑫爸妈哪

些可以吃，哪些不能吃，在应急的情况下如

何补充葡萄糖等。治疗了一段时间，他的

疾病控制很好。也因为鑫鑫的确诊，父母

考虑生二胎时进行了医学干预，生出了一

个健康的孩子。

“有的罕见病会累及多器官的发育，甚

至影响语言、运动功能，只有尽早明确病因

才能进行更精准的治疗，从而真正提高罕

见病的治疗水平。”王艺说。近年来，复旦

儿科医院还设立了“海上国际会诊厅”，在

多学科团队诊疗的基础上，定期邀请国内

外顶尖医学专家共同破解高度疑难患儿诊

疗难题。

半数儿童期起病
早诊早治是关键

全社会共同努力
治疗保障更完善

治疗选择变多
药物价格下降

■ 华山医院门诊2楼的罕见病画廊 本报记者 徐程 摄


