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主任孙锟教授介绍了国内罕见

病诊疗的现状。

孙锟教授表示：“罕见病质

控中心将结合国家罕见病质控目

标，拟定上海市罕见病单病种质

控指标及诊疗规范，涵盖诊断流

程、治疗方案、随访管理等全环

节。”质控中心将开发移动督查

终端，实现质控数据实时采集与

分析，并联动上海全市 16 个区

组建“哨点医院 - 区级质控小

组”两级网络，覆盖二级以上医

疗机构。同时，质控中心通过培

训、督查及帮扶机制，提升基层

医疗机构对罕见病的识别与处置

能力，重点解决误诊率高、转诊

延迟等痛点。

孙锟教授介绍，罕见病的诊

断需要多学科的合作，明确诊断

后的治疗，可能涉及从胎儿、婴

幼儿到成人的全生命周期，需要

多学科的合作，因此对于诊疗质

量控制的要求更高。

目前上海多家医院分别形成

了自己的罕见病诊治特色，病种

上已经有了一定的聚集度。未来

三年，质控中心将成立罕见病质

控专家委员会，筹建单病种质控

亚专业组，制订上海市罕见病专

业控制标准、单病种质控指标；

开展上海市罕见病专业基本情况

调查，掌握和了解上海市各级医

疗机构罕见病诊疗现况，包括各

医疗机构罕见病专业硬件、人员、

主要病种、薄弱环节等信息。

研发罕见病新药，仍很难

渐冻症患者、京东集团原副

总裁蔡磊的故事，让人们真切地

认识到罕见病新药研发有多难。

患病后，蔡磊以坚强的意志力和

强大的号召力，团结了各方机构

和科学家，希望为渐冻症治疗寻

找到突破口。但迄今，好消息仍

然没有出现。

由于罕见病患者人数少、研发

成本高，缺少商业驱动力，罕见病

药物研发多年来都是冷门领域。

现在，国内一些优秀的罕见

病诊疗团队与科研团队以及企业

合作，正在探索或者验证新的治

疗方式。赵重波教授介绍，华山

医院罕见病中心主要关注的罕见

病之一——重症肌无力属于自身

免疫性疾病的领域，近年来这个

领域内生物靶向治疗药物的研发

如火如荼，有了比较大的进展。

近年，华山医院牵头完成

了国内首个有阳性结果的多中心

RCT 实验，证明了一种创新生

物靶向药物的有效性。华山医院

还和一家企业合作，针对难治性

重症肌无力患者，启动 CAR-T

细胞治疗的临床试验。同时，华

山医院作为全球多中心重症肌无

力生物靶向药临床实验在中国的

牵头单位，正在领导进行多个创

新药物的临床试验。

华山医院在遗传性罕见病的

科研上也取得了不少成果。基因

治疗有望在部分遗传性罕见病的

治疗上实现突破，华山医院正在

开展腺相关病毒的转基因治疗临

床试验，用以治疗成人晚发庞贝

病。

赵重波教授说，国内罕见病

诊治能力这些年已经得到了大幅

度提升，但罕见病原创性创新药

的研发能力与发达国家相比仍然

存在差距。

今年全国两会期间蔡威教授

在接受人民网采访时也表示，在

罕见病药物的研发和生产方面，

需要加大对罕见病药物研发的投

入和支持力度，鼓励企业开展创

新研究，给与企业税收抵扣或减

免支持，推动更多新药上市。同

时，他也提出了“老药新用”的

思路，鼓励企业探索老药在罕见

病治疗中的新适应证，为患者提

供更多的治疗选择。

罕见病逐渐被更多人“看见”

后，为罕见病患者提供更好的诊

治和保障，成为各界奔赴的下一

个目标。
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