
2014年12月，习近平总书记在调研农村医疗卫生事业发展时指出：“没有全民健康，就没有全面小康”。2015年10月，十八届五

中全会首次提出推进健康中国建设，“健康中国”上升为国家战略。健康日益成为老百姓的基本需求，然而，受到人口老龄化、环境污

染、食品安全问题及人们不健康生活方式等因素的影响，实现“全民健康”的任务仍面临巨大挑战。

作为“全民”的一员，罕见病患者群体不容忽视，罕见病研究不能成为医学科技发展道路上的盲区。虽然称为“罕见病”，但面临中

国人口基数大的现状，罕见病在中国处于一种并不罕见的尴尬境地。作为慢性严重性疾病，罕见病通常危及生命，病情大多进展迅速，

死亡率高，多数病种还没有明确有效的治疗方法。此外，由于罕见病发病率低，患病人群分散，缺医少药现象严重。大部分罕见病从小

发病，疾病常常伴随终身，罕见病给患者造成生理心理伤害的同时，给每一个患者家庭也带来巨大经济压力，对社会和谐稳定造成显著

影响，为国民经济整体发展增加阻力。

2016年年初，李克强总理在国务院常务会议上部署推动医药产业创新升级，提出加快肿瘤、糖尿病、心脑血管疾病等多发病和罕

见病重大药物产业化；去年年底，李克强总理在国务院常务会议上确定了“十三五”期间深化医改重点任务，其中之一是健全药品供应

保障体系，扶持低价药、“孤儿药”、儿童用药等生产。国家政策的倾斜为中国罕见病研究和孤儿药研发提供了强有力的政策保障，罕见

病正逐渐受到政府和民众的重视，社会资源也开始被有效地调动起来。

在众多罕见病中，80%以上的罕见病与遗传因素有关,利用精准医学的理念可以有效支撑罕见疾病研究。以胰腺神经内分泌肿瘤

为例，这是一种极为罕见的胰腺肿瘤，研究发现DAXX/ATRX和MEN1等特定基因突变与肿瘤发生、转移及预后之间存在关联，对这些

基因的检测可以为治疗提供指导，也是可能的治疗靶点。

相比传统诊疗手段，精准医学技术的出现，将显著改善患者的诊疗体验和诊疗效果。精准医学的最终目标是以最小化的医源性损

害、最低化的医疗资源耗费获得最大化的病患的效益，发展前景不可限量。开展精准医学研究,将提高疾病诊治水平，惠及民生与国民

健康；推动医学科技前沿发展，增强国际竞争力；发展医药生物技术，促进医疗体制改革；形成经济新增长点，带动大健康产业发展。

2016年10月发布的“健康中国2030”规划纲要指出全民健康是建设健康中国的根本目的。立足全人群和全生命周期两个着力

点，提供公平可及、系统连续的健康服务，实现更高水平的全民健康，要惠及全人群，不断完善制度、扩展服务、提高质量，使全体人民享

有所需要的、有质量的、可负担的预防、治疗、康复、健康促进等健康服务。而罕见病人群健康是全民健康中不可割裂的一部分。以精

准医学思路为指导，开展罕见病研究，是面向医学科技前沿、面向国家医学科技进步重大需求，带动和引领医学各领域科技创新特别是

中国疾病防控整体水平提升的重要举措，将有助于中国掌握全球医学科技进步、科技竞争的先机，占领医学发展的制高点，在推动健康

中国建设紧迫而现实的战略实践中贡献应有的力量。
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