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［摘要］  罕见病确诊难、就医难、药物可及性低等问题，已成为我国乃至全球范围内的公共卫生治理难题。我国罕

见病防治与保障措施碎片化现象明显，相关政策急需以法律形式确定，罕见病药品研发缺乏有效的法律与政策激励。

专项立法是破解罕见病防治与保障困局的有效路径，当下我国推进罕见病专项立法是实现社会正义和保障患者健康

权的内在要求，有广泛的社会共识与域外成熟经验可供借鉴。应明确罕见病专项立法防治兼保障的功能定位，确立

合理的差别待遇的价值导向，坚持中央统筹推进与地方先行先试并行的思路，推进罕见病专项立法构建。
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［ABSTRACT］  The difficulties in diagnosing rare diseases, seeking medical treatment, and low drug accessibility have 

become a public health governance challenge in China and even globally. The fragmentation of China’s rare disease 

prevention and protection system is evident, and relevant policies urgently require legal authorization and solidification. 

Research and development of rare disease drugs lack effective legal and policy incentives. Special legislation is an effective 

way to solve the dilemma of rare disease prevention and protection. Promoting special legislation for rare diseases in China at 

present is an inherent requirement for achieving social justice and protecting the right to health of patients. There is a broad 

social consensus and mature experience outside the region for reference. The functional positioning of special legislation for 

the prevention and protection of rare diseases should be clarified, a reasonable value orientation for differential treatment 

should be established, and the construction of special legislation for rare diseases should be promoted through adhering to the 

idea of central coordination and local pilot parallel promotion.
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2021 年医保目录药品谈判中的“灵魂砍价”场

景引发了人们对罕见病问题的广泛关注。罕见病并非

某种疾病的专有名称，而是对一类患病率极低、患者

人数较少的基因类疾病的统称。罕见病是相对的社会
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概念，会随着人类对罕见病认知的持续突破而不断被

重新定义，因此全球对罕见病尚未形成一致的、明确

的定义，世界各国都是根据本国罕见病的发病率和患

病人数确定罕见病的界定标准。罕见病虽名“罕见”，

但我国人口基数庞大，罕见病的种类和患者并不罕见，

对社会生活的影响广泛而深刻。作为一类疾病，罕见

病使患者及其家庭承受着身体和精神强制性的负荷与

压力，面临着诊断难、治疗手段缺乏、用药保障难的

医疗困境，受到来自教育、就业等领域的歧视与偏见。

罕见病问题早已超出了纯粹的医学与技术范畴，以其

高度的复杂性检视着一个国家的医疗、法律和社会保

障制度，是亟待解决的社会化问题。鉴于罕见病问题

的特殊性和复杂性，以专项立法破解罕见病防治与保

障困局是世界各国的通行做法。近年来，我国愈发重

视罕见病防治与保障工作，强调提升罕见病防治工作

法治化水平，社会各界关于罕见病专门立法的呼声也

越来越高。在此背景下，推进罕见病专项立法，切实

回应罕见病群体法治新需求、新期盼，具有重要的社

会意义和时代意义。

罕见病专项立法的法理证成 ：社会正义与权利属性

1  罕见病专项立法是实现社会正义的重要方式  正

义是人类永恒的价值追求，对人类社会的政治经济、

道德伦理、秩序行为有着深远影响。现代西方正义理

论设定在“无知之幕”下，每个人都可能成为社会中

的较为不利者，应通过社会基本制度的设计给予社会

中最不利者以特别保障，不允许以最多数人的利益为

幌子来否定个人的权利［1］。马克思的正义观以人的自

由解放为价值指向，强调实质平等，法律是人们获得

正义的保障，通过对相关各方的利益进行调适来谋求

利益平衡，而法律本身的公正性、合理性则是正义实

现的前提［2］。罕见病通常为慢性、遗传性疾病，许多

患者在出生时就表现为致命的或严重的身体残障，往

往需要接受长期甚至终身的治疗，这直接影响着罕见

病患者医疗、就业、婚姻等权利的实现，导致罕见病

群体在获取社会资源和机会方面处于明显的不利地

位，不可避免地产生了“事实上的不平等”［3］。法律

作为公共意志的体现，通过专项立法逐步建立以权利

公平、机会公平为主要内容的罕见病保障体系，最大

程度地限制不平等的范围，破除健康差异背后的资源

与机会分配不均，使资源与机会分配向罕见病群体倾

斜，以保证罕见病群体的平等获得、参与、发展权利，

从而实现实质的社会正义。

2  罕见病专项立法是健康权的内在要求  法律创制

有其内在的法理依据，而“权利本位”正是现代法律

制度建构的根基所在。罕见病法律制度的建构同样应

寻求法理指引，以保障和实现罕见病患者的基本生存

和发展。罕见病专项立法是健康权的内在要求，健康

权作为一项基本人权已成为国际社会的普遍共识，从

世界健康权演进的历史来看，健康权在诞生之初就蕴

含着实现人人平等的基本价值取向，具有积极与消极

的双重面向［4］。消极健康权是人人享有对身体和心理

健康的完整支配且不受他人干预，积极健康权则要求

国家采取积极行动，为国民平等地提供维系健康的医

疗资源、福利保障、社会救助等。积极健康权所强调

的平等并不是抽象的绝对平等，而是具体的、相对的

平等，旨在根据国民的实际需求为其提供差异化的健

康权利保障。健康权是我国法律中的一种基本权利，

我国《宪法》第 21 条、第 45 条第 1 款将公民健康

权保障作为国家的基本职责，具有根本规范的属性。

2020 年施行的《中华人民共和国基本医疗卫生与健康

促进法》是我国首次以公法的形式对卫生与健康领域

作出总体规定的基础性法律，明确规定公民享有包括

健康资源获得权、医疗服务权、健康社会保障权等在

内的一系列健康权利，这部法律彰显了健康权的社会

权属性，强调国家应履行相应义务，保障公民健康权

的实现［5］。作为中国公民的一份子，罕见病患者也拥

有追求和实现健康的权利，同等享有来自国家和社会

的关爱、尊重和保障，国家积极以行为、组织、程序

及制度的方式推进罕见病立法，为罕见病患者权利的

实现提供制度保障，让法治红利惠及罕见病患者，这

是健康权的应有之义。

罕见病专项立法的必要性 ：因应时代与现实需求

1  罕见病专项立法是推进我国公共卫生治理现代化

的法治保障  公共卫生在促进人类发展方面起着至关

重要的作用，关乎个体的健康福祉和国家安全发展。

公共卫生治理现代化是国家治理现代化的关键领域，

法治是国家治理的现代方式，公共卫生治理现代化同

样也需要强化法治保障。完善公共卫生法律体系，不

仅是推进公共卫生治理现代化的规范支撑，更是夯实

我国公共卫生法治保障的核心命题。习近平总书记指

出 ：“要积极推进国家安全、科技创新、公共卫生、

生物安全、生态文明、防范风险、涉外法治等重要领

域立法” ［6］。罕见病病因繁多、症状复杂，新增病种

不断增加，已成为我国乃至全球范围内的公共卫生治

理难题。在我国，罕见病诊治遭遇药物供应短缺、药

品研发内生动力不足、医疗费用无力承担等诸多难题，

溯其根源在于国内罕见病系统性政策和法律制度尚不

健全。专项立法是破局罕见病难题最为迅速而有效的
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方式之一，专项立法能够有效定位分析罕见病防治与

保障过程中的问题，密切关注并及时响应立法需求，

对罕见病防治与保障工作进行指引与规范，满足罕见

病群体维系生命安全健康需要必备的法律制度，为公

共卫生治理现代化提供强有力的法律制度供给［7］。

2  罕见病相关政策急需以法律形式确定  2018 年以

来，国家卫生健康委员会、科技部等部门相继联合发

布《第一批罕见病目录》《第二批罕见病目录》，目录

的发布推动了罕见病有名可查，对强化我国罕见病管

理和诊疗具有里程碑式的意义。除保障罕见病有名可

查之外，国家医保局通过谈判或竞价方式将 90 余种

罕见病治疗药纳入基本医疗保险药品目录，推动罕见

病有药可保［8］。2019 年国家卫生健康委发布了《罕

见病诊疗指南（2019 年版）》，推动罕见病多学科诊断

和治疗更加精准规范，改善罕见病诊疗难度高、周期

长的痛点。在促进罕见病药品研发方面，1999 年颁布

的《新药审批办法》首次提及罕见病药品及时评审原

则。2013 年以来国家深化医药行业卫生体制改革，颁

布了多项政策法规，为新药研发按下加速键，包括沉

寂已久的罕见病用药领域。2015 年《关于药品注册审

评审批若干政策的公告》明确罕见病创新药的注册申

请可单独排队，加快审评审批。2017 年《关于鼓励药

品创新实行优先审评审批的意见》规定罕见病临床试

验申报可减少试验病例数或免试。2020年新修订的《药

品注册管理办法》明确罕见病创新药和改良型新药的

优先审评审批程序，并对临床急需的境外已上市境内

未上市的罕见病药品规定了 70 个工作日的审评时限。

2022 年《中华人民共和国药品管理法实施条例（修订

草案征求意见稿）》首次提到罕见病新药不超 7 年的

市场独占期。系列政策文件和改革举措的推出，使得

罕见病防治工作有了实质性进展。上述改革举措多以

“通知”“意见”等政策性文件形式确立，立法转化明

显滞后，导致制度的效力强制性和稳定性大打折扣，

政策改革需要法律授权和巩固，以保障其合法性和稳

定性。另一方面，我国当前关于促进罕见病药械研发

的政策法规体系整体上处于初步构建阶段，现有的罕

见病防治相关规定散见于法律法规规章中，碎片化现

象明显，实践中的指导效果不如预期。此外，各地政

府针对罕见病筹资、报销机制开展了因地制宜的探索，

形成了基本医疗保险、补充商业健康保险、医疗救助

为主要内容的医疗保障制度，但囿于国家层面系统罕

见病医疗保障制度的缺失，罕见病多层次医疗保障衔

接不畅、功能界定不清晰、区域发展不平衡等问题凸

显。长远来看，罕见病相关政策和改革举措需要通过

立法形式将改革经验成果加以成熟定型，确保罕见病

政策的落实和效果。通过专项立法将罕见病领域本来

分散的条款实现整合，完善罕见病顶层制度设计，持

续提升罕见病防治与保障制度的法制化程度，是发挥

罕见病相关制度复合优势与治理效能的最优解。

3  罕见病专项立法是罕见病患者的现实需求  罕见

病立法与罕见病患者的切身利益密切相关，涉及罕见

病患者最关心、最直接、最现实的利益问题，罕见病

患者的医疗、健康等权利能否得到更可靠更充分的保

障，取决于医疗技术的进步，更取决于法律制度的支

持，罕见病患者期待立法解决急难愁盼问题。用药难

是罕见病患者面临的最大治疗难题，罕见病药品研发

成本高、市场需求少、投资回报率低，以营利为先决

条件的药品企业研发动力不足，如果没有良性的税收

优惠、费用分担、审评审批等法律制度激励，罕见病

创新药物的研发很难持续。尽管国家在助力加速罕见

病药品研发上市等方面出台了系列改革政策举措，对

罕见病用药保障有着相当程度的裨益，但规范成熟的

罕见病用药综合保障机制的建立需要系统立法的引

领。立法先行是罕见病防治与保障的基本经验，推进

罕见病专项立法进程，在专项立法的引领之下推动罕

见病药品的研发、引进、生产、供应和保障，“量身定制”

解决实际问题，使罕见病患者获得更加优质的治疗和

保障，持续提升全社会对罕见病患者的情感和价值认

同，是罕见病群体共同的期盼。

罕见病专项立法的可行性 ：社会共识与实践经验

1  罕见病专项立法有广泛的社会共识  通过立法来

解决罕见病防治与保障的困境，已经是社会各界的共

识。北京协和医院院长张抒扬认为现行罕见病相关法

律制度内容比较分散、未成体系，带来了一系列医疗

问题和社会问题，主张研究制定《罕见病防治法》，

为罕见病诊疗提供顶层设计［9］。复旦大学公共卫生学

院胡善联教授提出，罕见病问题不仅是一个健康和生

命权的问题，更是一个伦理问题。罕见病立法关乎民

生福祉及健康中国目标的达成［10］。清华大学法学院

王晨光教授强调，罕见病的罕见特性引发了特殊的社

会问题，针对这一特性，应采取新的法律对策和法律

框架来应对，全国性罕见病立法要立即付诸行动［11］。

南开大学法学院宋华琳教授建议，基于权利平等原则，

国家理当制定统一的罕见病防治法律，致力于消除罕

见病群体“事实上不平等”的状态［12］。2023 年 3 月，

全国人大代表王威东在全国“两会”提出进行“罕见

病诊疗及管理立法”的建议，认为只有通过制定针对

罕见病诊疗及管理的法律，才能从根本上解决罕见病
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保障面临的困境［13］。

2  域外罕见病专项立法的实践经验  1983 年美国颁

布《孤儿药法案》开罕见病专项立法之先河，20 世纪

90 年代世界范围内掀起了罕见病专项立法的高潮，截

至目前，全球 30 多个国家和地区陆续颁布了关于罕

见病的专项法律法规。美国是全球最成熟的罕见病药

品供应市场，拥有近 600 多种罕见病药品，这得益于

美国健全的罕见病药品研发法律法规体系。为激励罕

见病药品研发，美国相继出台《孤儿药法案》《孤儿

药法案实施方法》《罕见病法案》，通过专项立法为罕

见病药品研发提供基金支持和法律保障政策。在税费 

优惠方面，2017 年美国颁布《减税与就业法》，进一

步增加罕见病药品研发的税收抵免额，并延长税收抵

免政策适用期限，袁妮等［14］研究发现多达 1/3 的罕

见病用药研发项目被该政策激发。受美国影响，欧盟

的政策制定者也深刻意识到罕见病专项立法的紧迫

性。2000 年欧盟制定《孤儿药条例（ec）141/2000》，

对罕见病定义、罕见病药品市场资格及研发费用的

减免等作出严格规定，该项法规促进了罕见病新药

的开发和供应。据 2022 年欧盟药品管理局公布的数

据显示，2000 年至 2021 年共认定 2 552 个罕见病药

品，207 个初始罕见病药品申请，38 个罕见病药品扩

展适应证获得上市许可［15］。在亚洲，日本 1993 年通

过的《罕见病用药管理制度》对罕见病药品的研发、

取得、销售过程及患者用药前、用药中、用药后的权

益和责任都有规定［16］。此后，日本陆续制定并修正

罕见病法律支持体系，引入罕见病创新药品发现奖

励、知识产权质押贷款融资、专利期补偿等制度，以

激发药企进军罕见病药品研发领域的热情，逐步形成

了良性的政策环境。韩国于 2003 年出台《孤儿药指

导法案》，为罕见病药品的使用和管理确立了法律规

范。2016 年韩国颁布《罕见病管理法》首次明确了

罕见病及孤儿药的相关概念，正式建立了罕见病医疗

保障的组织管理部门和工作衔接机制。目前韩国已形

成以《罕见病管理法》为核心，以《医疗法》《药事

法》《国家健康保险法》等为补充的罕见病特色法律 

体系［17］。

罕见病专项立法的基本思路 ：功能定位、价值导向与

构建路径

1  罕见病专项立法的功能定位  立法定位的准确与

否决定了罕见病专项立法的基本走向和实施效果。笔

者认为，我国的罕见病法既是一部防治法，又是一部

保障法。在进行罕见病专项立法时，首先是要明确和

界定其所要解决的问题、所设定的目标，罕见病法的

立法目的在于推动罕见病的预防和诊治，保障罕见病

患者权益，提升患者健康水平。在具体制度设计上，

首先应明确罕见病的法律定义及范围，明确罕见病的

认定标准和程序，这直接关系到罕见病药品的划分和

药企的研发意向。其次，罕见病专项立法应规定罕见

病药品审评审批机制、仿制制度、研发激励机制等，

促进罕见病药品的研发、生产、使用，提高罕见病药

品可及性，缓解罕见病患者大量的健康需求与罕见病

药品供给不足的矛盾［18］。再次，罕见病专项立法应

规定罕见病患者医疗保障、社会救济、教育就业等方

面的内容，探索建立以基本医疗保险为主体，医疗救

助为托底，商业保险、慈善捐赠、补充医疗保险、医

疗互助等在内的多层次医疗保障机制，力求构建公平

的教育就业环境，提升罕见病患者的社会融入和价值

认同。

2  罕见病专项立法的价值导向  关于罕见病专项立

法过程中应坚持的价值取向，功利主义的观点认为，

在无限需求和资源有限前提下，将大量医疗财政资源

投入到罕见病群体中收益较低，分配给治愈可能性更

高的普通病患者能够实现效益的最大化，国家对罕见

病群体通过立法给予特别保障，不符合大多数人的利

益［19］。反对者认为功利主义者追求幸福总量的最大

化，可能造成“最大多数人的暴政”等社会道德伦理

问题。道义论的观点认为，罕见病患者在社会性资源

的分配上具有先天的劣势，立法者在决定权利义务分

配时基于朴素的人文道德精神，应对罕见病患者给予

特别的保护［20］。但道义论并未回答在资源有限的前

提下，国家究竟应如何合理公正地向罕见病领域分配

资源才符合道义论上的平等。合理的差别待遇应是罕

见病专项立法的价值导向。社会领域立法中的差别待

遇强调合理设定，在符合一定条件和原则的前提下，

通过立法的方式，对弱势群体或个体权利待遇进行倾

斜性配置，实现和保障实质的平等［21］。需要注意的是，

差别待遇并不是毫无节制的，而是与特定地域、历史

时期的经济社会发展水平相适应，不能过于理想化地

追求抽象的、超阶级的平等，造成相关群体间的矛盾

对立和利益失衡。罕见病专项立法既要立足于平等保

障罕见病患者的权利义务，又要符合医疗资源的分配

正义，不能突破当下经济社会的发展水平去追求超越

时代的福利保障，避免过度的差别对待，以期实现实

质正义。

3  罕见病专项立法的构建路径  自上而下推动与自

下而上探索是世界法治国家通行的立法路径，两者各

有鲜明特色。立法的自上而下推动通常由中央或国家
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政府主导，然后逐步向下传导至地方，强调法律适用

的统一性和标准化。立法的自下而上探索则是由基层

或地方组织在立法实践的基础上逐步向上发展，强调

法律适用的试验性和灵活性。在中国式法治现代化的

进程中，选择了自上而下与自下而上央地立法双向互

动的路径，并取得了良好的效果［22］。在罕见病专项

立法的实践中，这种立法的“双向互动”模式有着充

分的应用价值。因由如下，罕见病专项立法是一项系

统复杂的工程，涉及医疗保障、社会救助、药品专利

等诸多方面，除了确保国家立法层面不同单行法之间

紧密配合与协调外，还需要考虑地方立法的推进。罕

见病患者分布地域广泛，受经济发展水平差异的影响，

各地罕见病医疗资源、卫生事业投入分布并不均衡，

由中央立法对涉及罕见病医保基金支付等地方差异性

事项进行统一规定的难度较大，可考虑由地方政府先

行先试制定地方性法规，为国家层面统一立法积累实

践经验。对于涉及罕见病药品注册审批、税收优惠等

专属于中央的立法事项或跨区域事项，应由中央在相

关法律法规中统一规定。罕见病专项立法是一个渐进

式的发展过程，不可能一蹴而就，全国性罕见病立法

规划和体系布局势在必行，通过地方立法的先行先试，

检验和调整罕见病立法的既定思路，为全国性罕见病

专项立法提供智识准备，遵循顶层设计与地方试验相

结合的良性互动进路，积极进行尝试和探索，逐步提

高罕见病立法的适用性和体系性。

结语  传承是人类社会发展的延续，基因突变伴随着

人类生命传承的始终，这种可能性对每个个体是平等

的。罕见病是人类进化的一次次试错，每一个罕见病

患者都不应被放弃。破解罕见病难题既要靠爱心，又

要靠制度。建立完善的罕见病法律法规、伦理道德和

政策支持体系，解决罕见病群体的急难愁盼，是贯彻

落实健康中国战略的重要保障，离不开多方主体的协

同推进，需要在深入研究和充分实践的基础上探路 

前行。
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基于心理契约理论的兼职药品检查员出检意愿影响因素实证研究
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［关键词］  心理契约 ；影响因素 ；调查和问卷 ；兼职药品检查员

［摘要］  目的  探究兼职药品检查员出检的影响因素。方法  基于心理契约理论，以江苏省 13 个地市的兼职药品

检查员为样本进行问卷调查，从心理契约交易型、关系型和发展型 3 个维度分析兼职药品检查员出检意愿的影响

因素。结果  共发放问卷 212 份，回收有效问卷 212 份，有效回收率为 100%。心理契约的 3 个维度均与出检意愿

之间存在显著相关性（P<0.05），且呈正相关，其中关系型维度影响最大，发展型维度次之，交易型维度最小。结

论  建议检查派出机构建立兼职药品检查员发展路径、加强对兼职药品检查员的激励肯定、建立健全制度保障，

以提升兼职药品检查员的出检意愿。
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An empirical study on influencing factors of part-time drug inspector’s willingness 
to inspection based on psychological contract
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［ABSTRACT］  AIM  In order to explore the influencing factors of the willingness of part-time drug inspectors. 

METHODS  Based on the psychological contract theory, the questionnaire survey was conducted with samples of part-time 

drug inspectors from 13 cities in Jiangsu Province, and the factors influencing the willingness of part-time drug inspectors 

to inspect were analyzed from three dimensions of transactional, relational and developmental psychological contract. 

RESULTS  A total of 212 questionnaires were distributed and 212 valid questionnaires were recovered, with an effective 

recovery rate of 100%. There was a significant and positive correlation between the three dimensions of psychological 

contract and the willingness to inspection（P<0.05）. Among them, the relational dimension had the greatest influence, the 
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