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《药品管理法》颁布四十年来我国罕见病用药审评审批的改革成效

邵蓉，谢金平（中国药科大学药品监管科学研究院，国家药品监督管理局药品监管创新与评价重点实验室，南京 ２１１１９８）

摘要：自１９８４年我国颁布第一部《中华人民共和国药品管理法》（以下简称《药品管理法》）以来，我国药品管理进入了法治化、
规范化阶段。药品监管部门持续加强药品监管法律法规体系建设，不断优化药品审评审批制度。罕见病用药可及性是全球

面临的一项重大挑战。为满足罕见病患者的用药需求，我国出台了一系列激励政策，全面支持罕见病用药研发、加快罕见病

用药审评审批。本文系统回顾了我国罕见病用药审评审批的历史演变、发展进程、改革成效，并展望未来，以期进一步优化我

国罕见病用药审评审批政策，更好地满足患者的用药需求。
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　　罕见病是一类发病率、患病率极低的疾病总称，
多为慢性、遗传性疾病，病情重且常常危及生命［１］。

我国尚未对罕见病用药进行统一界定，主要以罕见病

目录的方式进行管理，现已发布两批罕见病目录，收

录２０７种罕见病病种。自２０１５年以来，国务院及各
个部委围绕罕见病诊疗、罕见病用药研发、生产、流

通、供应保障等出台了一系列政策，持续改善罕见病

用药本生态环境，提高罕见病患者用药可及性［２］。与

此同时，我国药监部门也积极开展罕见病领域药品审

评审批制度改革，加快罕见病用药上市。本文系统回

顾了我国罕见病用药审评审批的演变历程，从罕见病

用药审评理念、审评流程、技术指导等多维度剖析改

革成效，以期进一步优化我国罕见病用药审评审批政

策，更好地满足患者的用药需求。

１　我国罕见病用药审评审批政策的变迁
１１　２０１５年之前相关政策

１９８４年，第六届全国人民代表大会常务委员会

第七次会议审议通过了第一部法律位阶的药品管理

基本法—《中华人民共和国药品管理法》（以下简称

《药品管理法》），为我国药品监管法律法规体系奠

定了扎实基础。１９８４年《药品管理法》尚未提及罕
见病的定义及相关政策。１９９８年，我国组建国家药
品监督管理局（ＳＤＡ），隶属于国务院，负责全国药品
监督管理。２００２年，原 ＳＤＡ颁布了《药品注册管理
办法（试行）》［３］，第二十七条规定罕见病等要求减

少临床研究病例数或者免做临床试验的，必须经原

ＳＤＡ审查批准；第四十九条规定治疗罕见病的新药
申请可以实行快速审批。２００５年、２００７年《药品注
册管理办法》延续了上述规定［４５］。２００９年，原国家
食品药品监督管理局（ＳＦＤＡ）发布《新药注册特殊
审批管理规定》，明确对治疗罕见病且具有明显临

床优势的新药实行特殊审批，并强调“早期介入、优

先审评、多渠道沟通交流、动态补充资料”的总体原

则。基于罕见病用药的特殊性，按照当时《药品注

册管理办法》开展至少１００对随机对照临床试验存
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在一定的难度，故最初治疗戈谢病的伊米苷酶主要

依据国外用药史和世界健康基金会组织的一个慈善

项目的１２６名中国患者数据上市，上市后补充长期
慢性毒性的随访数据、中国戈谢病人治疗的年度报

告以及上市前所有病例的详细总结。得益于伊米苷

酶的先例，治疗肺动脉高压的安立生坦以及高苯丙

氨酸血症的盐酸沙丙蝶呤相继获得批准［６］。

１２　２０１５年之后相关政策
自２０１５年以来，我国持续深化药品审评审批制

度改革。中央和各部委围绕罕见病诊疗、药物研发、

注册、税收和医疗保障等关键环节发布了一系列政

策（表１），以加快罕见病用药的研发和上市，逐步改
善罕见病患者用药的可及性和可支付性［７］。

２０１５年，国务院发布《关于改革药品医疗器械
审评审批制度的意见》（国发〔２０１５〕４４号），明确提
出加快审评审批罕见病创新药［８］。２０１７年，中共中
央办公厅、国务院办公厅印发《关于深化审评审批

制度改革鼓励药品医疗器械创新的意见》（厅字

〔２０１７〕４２号），强调支持罕见病药物和医疗器械的
研发，并允许罕见病治疗药品医疗器械的注册申请

人减免临床试验，同时对境外已批准上市的罕见病

治疗药品和医疗器械可附带条件批准上市［９］。２０１８
年５月，国家药品监督管理局（ＮＭＰＡ）与国家卫生
健康委员会联合发布《关于优化药品注册审评审批

有关事宜的公告》，要求建立沟通交流机制，优先资

源配置，加快罕见病药品审评审批［１０］。２０１８年１０
月，国家药品监督管理局会同国家卫生健康委员会

发布《关于临床急需境外新药审评审批相关事宜的

公告》，明确对治疗罕见病的临床急需境外上市药

品开辟专门通道，并要求在受理后３个月内完成技
术审评［１１］。２０１９年新修订《药品管理法》规定鼓励
罕见病等新药研制，并予以优先审评审批［１２］。２０２０
年新修订《药品注册管理办法》明确对临床急需的

罕见病等疾病的创新药和改良型新药实行优先审

评，并明确临床急需的境外已上市境内未上市的罕

见病药品审评时限为７０ｄ［１３］。

表１　我国关于罕见病用药审评审批相关的政策一览表（２０１５年以来）

发布时间 发布单位 法规、文件名称 内容

２０１５０８０９ 国务院 《关于改革药品医疗器械审评审批制

度的意见》

加快审评审批防治罕见病的创新药

２０１６０２０６ 原国家食品药品监督管理

总局

《关于解决药品注册申请积压实行优

先审评审批的意见》

明确对治疗罕见病的药品注册申请予以优先审评审批，并允许在申报临床试

验时即可提出减少临床试验病例数或免做临床试验的申请

２０１６０９０３ 国务院办公厅 《关于印发深化医药卫生体制改革

２０１６年重点工作任务的通知》
进一步畅通儿童、老年人等特殊人群用药以及罕见病用药等的审评审批专门

通道，加快注册审评进度

２０１７１００８ 中共中央办公厅、国务院

办公厅

《关于深化审评审批制度改革鼓励药

品医疗器械创新的意见》

对于罕见病可以在申报临床试验时提出减少临床试验病例数或者免做临床

试验的申请

２０１７１２１１ 原国家食品药品监督管理

总局

《关于鼓励药品创新实行优先审评审

批的意见》

防治罕见病且具有明显临床优势的药品注册申请纳入优先审评审批的范围；

对于罕见病或其他特殊病种，可以在申报临床试验时提出减少临床试验病

例数或者免做临床试验的申请

２０１８０５１７ 国家药品监督管理局、国

家卫生健康委员会

《关于优化药品注册审评审批有关事

宜的公告》

对防治严重危及生命且尚无有效治疗手段疾病以及罕见病药品，建立与申请

人之间的沟通交流机制。对于境外已上市的罕见病药品，认为不存在人种

差异的，可以提交境外临床试验数据直接申报药品上市注册申请

２０１８０７１０ 国家药品监督管理局 《接受药品境外临床试验数据的技术

指导原则》

对于境外已上市的罕见病药品，注册申请人经研究认为不存在人种差异的，

可以提交境外临床试验数据直接申报药品上市注册申请

２０１８１０１９ 国家药品监督管理局 《关于发布用于罕见病防治医疗器械

注册审查指导原则的通告》

为鼓励用于罕见病防治医疗器械研发，明确罕见病防治相关用途的医疗器械

（含体外诊断试剂）注册审查指导原则

２０１８１０２３ 国家药品监督管理局、国

家卫生健康委员会

《关于临床急需境外新药审评审批相

关事宜的公告》

针对临床急需境外已上市新药建立专门通道开展审评，罕见病治疗药品，在

受理后３个月内完成技术审评
２０１９０８２６ 全国人大常委会 《药品管理法》 国家鼓励短缺药品的研制和生产，对临床急需的短缺药品、防治重大传染病

和罕见病等疾病的新药予以优先审评审批

２０２００６１７ 国家市场监督管理总局 《药品注册管理办法》 对纳入优先审评审批程序的药品上市许可申请，审评时限为１３０ｄ，其中临床
急需的境外已上市境内未上市的罕见病药品审评时限为７０ｄ

２０２３０３３１ 国家药品监督管理局药品

审评中心

《药审中心加快创新药上市许可申请

审评工作规范（试行）》

规定适用于儿童专用创新药、用于治疗罕见病的创新药以及纳入突破性治疗

药物程序的创新药，特别审评审批品种除外

２　我国罕见病用药审评审批的改革成效分析
２１　践行“以患者为中心，临床价值为导向”理念，
推动药物创新研发

近年来，全球医药卫生行业正经历着向“以患

者为中心”的价值理念转变。从１９８４年颁布的《药
品管理法》到２００１年、２０１９年《药品管理法》２次修

订，“以患者为中心，以临床价值为导向”的监管理

念也在逐步强化。２０２３年７月，为推动“以患者为
中心”理念在药物研发的应用，国家药品监督管理

局药品审评中心（ＣＤＥ）组织制定了《以患者为中心
的药物临床试验设计技术指导原则（试行）》《以患

者为中心的药物临床试验实施技术指导原则（试
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行）》《以患者为中心的药物获益风险评估技术指
导原则（试行）》三大原则，明确了患者体验数据在

药物获益风险评估中的关键作用，并从药物研发的
不同阶段系统阐述了如何充分考虑患者需求。以脊

髓性肌萎缩症（ＳｐｉｎａｌＭｕｓｃｕｌａｒＡｔｒｏｐｈｙ，ＳＭＡ）的治
疗为例，２０２１年６月１６日，国家药品监督管理局批
准了利司扑兰口服溶液用于２月龄及以上患者的治
疗，并在评估疗效时将研究者与患者报告的ＳＭＡ独
立性量表（ＳＭＡＩｎｄｅｐｅｎｄｅｎｃｅＳｃａｌｅ，ＳＭＡＩＳ）作为次
要终点。２０２４年５月，ＣＤＥ进一步发布了《在罕见
疾病药物临床研发中应用去中心化临床试验的技术

指导原则》，突出了“以患者为中心”在去中心化临

床试验设计和实施中的核心地位，并公开征求《以

患者为中心的罕见疾病药物研发试点工作计划

（“关爱计划”）》的意见，以促进罕见病药物的研发

和临床应用。

２２　优化审评审批流程，获批药品数量有所增加及
速度有所提升

２２１　接受境外数据、发布三批临床急需目录　
为加快临床急需境外新药审评审批、解决全球新药

在我国上市迟缓等问题，自２０１８年起，我国连续发

布《关于优化药品注册审评审批有关事宜的公告》

（２０１８年第２３号）《接受药品境外临床试验数据的
技术指导原则》（２０１８年第５２号）和《境外已上市
境内未上市药品临床技术要求》（２０２０年第２９号），
明确对于境外已上市的药品，经评估安全有效且无

种族敏感性的，可考虑豁免境内临床试验；对于用于

罕见病的药品注册申请，经评估其境外临床试验数

据属于“部分接受”情形的，可采用有条件接受临床

试验数据方式，在药品上市后收集进一步的有效性

和安全性数据用于评价。目前，第一批、第二批罕见

病目录已上市的１９９个罕见病用药中，有５０个直接
基于境外临床试验，豁免我国注册临床获批上市。

此外，２０１８年１０月，国家药品监督管理局会同
国家卫生健康委员会组织制定《临床急需境外新药

审评审批工作程序》，提出建立专门通道对临床急

需的境外上市新药进行审评审批，并明确临床急需

境外新药在境内注册申请的相关程序及要求。同时，

国家药品监督管理局、国家卫生健康委员会按程序组

织专家遴选临床急需境外新药，于２０１８、２０１９和２０２０
年连续三年制定了三批《临床急需境外新药名单》，其

中已有２８种罕见病用药获批上市，见表２。

表２　临床急需境外新药中已批准罕见病用药清单

临床急需境外新药批次 药品名称　　　　 适应证　　　　　 上市情况

第一批 依洛硫酸酯酶α 黏多糖贮积症（ⅣＡ型） 已批准

第一批 司来帕格 特发性肺动脉高压 已批准

第一批 盐酸芬戈莫德胶囊 多发性硬化 已批准

第一批 艾替班特 遗传性血管性水肿 已批准

第一批 丁苯那嗪 亨廷顿舞蹈病 已批准

第一批 维拉苷酶α 戈谢病 已批准

第一批 诺西那生钠 脊髓性肌萎缩症 已批准

第一批 氘代丁苯那嗪 亨廷顿舞蹈病 已批准

第一批 依洛尤单抗 高胆固醇血症 已批准

第一批 依库珠单抗 阵发性睡眠性血红蛋白尿 已批准

第一批 特立氟胺 多发性硬化 已批准

第一批 氨吡啶 多发性硬化 已批准

第一批 氯苯唑酸软胶囊 特发性心脏病（转甲状腺素蛋白淀粉样变性心肌病） 已批准

第一批 达妥昔单抗β 视网膜母细胞瘤 已批准

第一批 司妥昔单抗 巨大淋巴结病或血管滤泡性淋巴结增生症 已批准

第二批 沙丙蝶呤 高苯丙氨酸血症 已批准

第二批 布罗索尤单抗 Ｘ连锁低磷佝偻病 已批准

第二批 注射用拉罗尼酶浓溶液 黏多糖贮积症Ⅰ型 已批准

第二批 艾度硫酸酯酶β 黏多糖贮积症Ⅱ型 已批准

第二批 阿加糖酶β 法布雷病 已批准

第二批 阿加糖酶α 法布雷病 已批准

第二批 依达拉奉 肌萎缩侧索硬化 已批准

第二批 注射用艾诺凝血素α 乙型血友病 已批准

第二批 波生坦 肺动脉高压（儿童） 已批准

第二批 西地那非 肺动脉高压 已批准

第二批 伊洛前列素 肺动脉高压 已批准

第二批 重组人生长激素 ①努南综合征；②普拉德威利综合征 已批准努南综合征

第三批 富马酸二甲酯缓释胶囊 多发性硬化 已批准
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２２２　综合应用多种加速通道　截至 ２０２３年
底，我国批准上市用于治疗第一批、第二批罕见

病目录中罕见病治疗的药品共计１９９种（以适应
证统计的最早上市品种），其中２０１５年前获批的

有５５种，２０１５年改革后批准药品数量增加至
１４４种。自 ２０１５年实施审评审批改革以来，罕
见病 用 药 的 批 准 数 量 实 现 了 飞 跃 式 增 长，

见图 １。

图１　我国罕见病用药上市的时间分析

　　具体来看，１９９种药品中，６１种（占３０７％）为生
物制品，１３８种（占６９３％）为化药药品。从产品来源
来看，１３４个（占６７３％）品种属于进口药品，６５个
（占３２６％）品种属于国产药品。从治疗领域分布情
况来看，上市罕见病涵盖两批目录内的９２种适应证，
其中以消化道及代谢疾病、抗肿瘤药物为主，分别占

已批准罕见病治疗品种的２０１％、１７１％，覆盖的适
应证主要有黑色素瘤、胃肠间质瘤、皮肤Ｔ细胞淋巴
瘤、隆突性皮肤纤维肉瘤、胃肠胰神经内分泌肿瘤、骨

巨细胞瘤、神经母细胞瘤等罕见疾病；其余治疗领域

依次是神经系统疾病（１５１％）、免疫系统疾病
（１２１％）、血液和造血系统（９５％）、心血管系统疾病
（５７％）等疾病领域，覆盖的适应证主要有肌萎缩侧
索硬化、戈谢病、全身型重症肌无力、血友病、肝豆状

核变性、遗传性血管性水肿、特发性低促性腺激素性

性腺功能减退症、特发性肺动脉高压、卡尔曼综合征、

多发性硬化、帕金森病等罕见疾病。

从加速审评路径上看，获批的１９９个药品中有８５
个品种（４２７％）通过优先审评审批程序得以加快上
市，１０个（５０％）附条件批准上市。８５个通过优先审
评上市的药品中，占比前６位的适应证依次为：肿瘤
疾病 （２７１％）、消化道系统疾病（２００％）、神经系统
疾病（１６５％）、免疫抑制剂（１５３％）、血液系统疾病
（４７％）和肌肉骨骼系统疾病（４７％）。

从审评耗时来看，自２０１５年药品审评审批制度
改革以来，罕见病用药的审评流程显著加快。以２８
个临床急需境外新药为例，６个药品的审评耗时小
于１８０ｄ，９个药品的审评耗时集中在１８０～３６０ｄ之
间，１０个药品的审评耗时集中在３６０～５４０ｄ之间
等，具体分布情况见图２。

样本数据为截至２０２３年底第一、二批罕见病目录内已上市的临床急需境外新
药的审评时限，具体审评时间计算方式为药品审评中心承办时间与药品批准

上市时间的差值。

图２　临床急需境外新药中已上市罕见病用药的审评耗时
分布情况

２３　政策驱动罕见病药物研发，临床试验数量显著
增长

为进一步激发罕见病药物的研发活力，并确
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保临床研究的规范性和效率，２０１７年１月，国务院
印发《“十三五”卫生与健康规划》，明确围绕恶性

肿瘤、心脑血管等重大疾病及罕见病等健康问题

和健康产业发展需求，加强医学科学前沿基础研

究、关键技术研发、成果转移转化、医药产品开发

和适宜技术推广。２０１７年６月，原国家卫生和计
划生育委员会等九部联合发布《关于改革完善短

缺药品供应保障机制的实施意见》，提出健全罕见

病用药政策，并通过国家科技重大专项等国家研

发项目支持企业和科研单位研发创新，将符合条

件、临床急需罕见病用药列入优先研发清单。此

外，ＣＤＥ也在积极推动与申请人的沟通交流工作，
２０２０年１２月，ＣＤＥ发布《药物研发与技术审评沟
通交流管理办法》，针对临床急需或治疗罕见病的

药物研发过程中的关键技术问题，申请人可提出

Ⅲ类会议沟通交流申请。
在上述政策推动下，罕见病药物研发领域取

得了显著进展。根据 ＣＤＥ发布的《中国新药注册
临床试验进展年度报告》（２０２１—２０２３年），２０２３

年，我国药物临床试验登记与信息公示平台共登

记了１１９项罕见病药物临床试验，相较于２０１９年
的登记数量（２３项），增长了８０７％。从覆盖的适
应证来看，２０１９年我国登记的罕见病药物临床试
验主要分布在神经系统疾病、血液系统疾病、循环

系统疾病、肿瘤疾病、呼吸系统疾病及抗过敏领

域，随后逐渐扩展到内分泌系统、消化系统、肾脏／
泌尿系统疾病、生殖系统、风湿性疾病及免疫领

域。这一系列数据反映出我国在罕见病药物临床

试验的数量及其适应证领域的覆盖上，正持续呈

现积极增长的态势。

同时，根据 ＣｌｉｎｉｃａｌＴｒｉａｌｓ临床试验注册网站数
据显示，截至２０２４年７月，在我国开展的关于２０７
种罕见病涉及的药物临床试验共 ２６８９项，包括
２１４７项干预性临床试验和５４２项观察性临床试验。
２０１５年之前每年罕见病药物临床试验未超过百项，
从２０１５年开始有１１１项，１９８３—２０１４年间临床试验
总数为３９８项，２０１５—２０２４年临床试验数高达２２８８
项，见图３。

２０２４年统计数据截至当年７月

图３　我国罕见病药物临床试验数量的时间分布

２４　完善技术审评标准体系，保障罕见病药物的质
量与安全

指导原则是药品上市前审评的重要技术支撑文

件。为了更好地推动罕见病药物的研发，ＣＤＥ不断
完善和支持罕见病药物研发的审评标准体系，分别

从临床试验设计、临床试验实施、获益风险评估等多

阶段发布技术审评指导原则，为药物研发企业提供

明确的指导，使得罕见病药物的研发工作更加有依

据，确保罕见病药物的质量和安全。

在临床试验设计与实施阶段，《罕见疾病药物

临床研发技术指导原则》指出，由于罕见疾病患者

人数少，临床试验开展难度较大，因此罕见疾病药物

的临床研发，应密切结合罕见疾病特征，采用更为灵

活的设计，充分利用有限的患者数据，获得满足获益

与风险的评估的科学证据，支持监管决策。

在上市审评阶段，《真实世界证据支持药物研
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发与审评的指导原则（试行）》指出，罕见病药物临

床试验除了病例稀少和招募困难外，最大的挑战

在于对照组的选择。因此，以自然疾病队列形成

的真实世界数据及相应真实世界证据可以作为外

部对照。实践中，我国监管部门也在不断探索将

真实世界证据纳入罕见病用药的审批。２０１８年
１０月，ＣＤＥ首次基于３项真实世界研究证据，扩大

了贝伐珠单抗（用于治疗转移性癌症，包括罕见病

脑胶质瘤）的适应证。２０２１年８月１２日，国家药
监局基于１项境外同情用药的真实世界研究和４
项支持性临床试验数据，批准了达妥昔单抗 β注
射液用于治疗≥１２龄的高危神经母细胞瘤，我国
关于罕见病药物研发及审评审批的相关技术指导

原则文件见表３。

表３　我国关于罕见病药物研发及审评审批的相关技术指导原则文件

发布时间 政策名称 主要内容

２０２００１０７ 《真实世界证据支持药物研发与审评的指导原则（试行）》 针对某些罕见病的临床试验，使用真实世界证据作为外部对照的单臂试验

２０２１１２３１ 《罕见疾病药物临床研发技术指导原则》 明确罕见疾病临床数据获取途径与考量要点

２０２２０６０２ 《罕见疾病药物临床研究统计学指导原则（试行）》 明确罕见病药物临床研究的设计、分析、实施注意事项及证据评价等方面的

关键统计学问题和考虑要素

２０２３０７２５ 《罕见疾病药物开发中疾病自然史研究指导原则》 推动并规范我国罕见疾病自然史研究，提供可参考的技术规范

２０２３０７２７ 《以患者为中心的药物临床试验设计技术指导原则（试行）》 鼓励针对发病率低、表型复杂、临床认知有限的罕见病，在药物研发初期先

进行临床调研和疾病自然史研究

２０２３０７２７ 《以患者为中心的药物临床试验实施技术指导原则（试行）》 鼓励去中心化等临床试验新模式，推动罕见病患者参与

２０２３０７２７ 《以患者为中心的药物获益风险评估技术指导原则（试行）》 对于发病机制、症状及临床获益指标尚不明确的疾病，鼓励推动患者体验数

据使用

２０２３０９１２ 《罕见病基因治疗产品临床试验技术指导原则（征求意见稿）》 为罕见病基因治疗产品开展临床试验提供参考

２０２４０５２８ 《在罕见疾病药物临床研发中应用去中心化临床试验的技术

指导原则》

深化“以患者为中心”理念，以去中心化临床试验助力罕见病药物研发

２５　多路径拓宽境外引进，全方位满足临床需求
在我国，罕见病患者长期面临“境外有药，境内

无药”的困境。为了进一步满足国外已上市、国内

无供应的临床急需药品需求，２０２２年６月，国家卫
生健康委员会和国家药品监督管理局联合制定印发

《临床急需药品临时进口工作方案》明确，针对国内

无注册上市、无企业生产或短时期内无法恢复生产

的境外已上市临床急需少量治疗罕见病的药品，可

由医疗机构直接向国家药品监督管理局或国务院授

权的省、自治区、直辖市人民政府提出临时进口

申请。

在法律法规及国家政策的指引下，地方层面也

在积极试点探索临床急需药械准入的“快车道”。

例如，在博鳌乐城，对于境外已上市内地未上市的临

床急需进口药械，首次申报由指定医疗机构申报，并

由海南省卫健部门在３个工作日内办理，海南省药
监部门再结合意见于７个工作日内办理行政许可。
这一制度的实施为加速临床急需的国际创新药械快

速进入我国市场发挥了重要作用。目前，博鳌乐城

已经成功引进了１４３种临床急需进口药品，其中包
括２７种罕见病用药，涵盖了肿瘤学、儿科、神经内科
等多个专业领域，显著丰富了我国患者的治疗选择，

提升了临床治疗的效果和质量。

在粤港澳大湾区９市，对于港澳已上市境内未
上市的临床急需进口药械，由指定医疗机构向广东

省药品监督管理局提交申请，经广东省药品监督管

理局形式审查后，由广东省药品监督管理局在５个
工作日内组织专家开展评审，广东省卫生健康委员

会应当自收到专家评审意见之日起１５个工作日内
出具是否临床急需审核意见，广东省药品监督管理

局应当自收到广东省卫生健康委员会审核意见之日

起１５个工作日内作出是否准予进口的决定。目前，
共有２６个药品纳入了粤港澳药械通的产品目录，其
中３个为罕见病用药，用于治疗癫痫、非上皮样恶性
胸膜间皮瘤、多发性硬化证等疾病，填补了罕见病用

药空白。

此外，２０２３年１１月，国务院批复原则同意《支
持北京深化国家服务业扩大开放综合示范区建设工

作方案》提出，支持在北京天竺综合保税区建立罕

见病药品保障先行区，探索进口未在国内注册上市

的罕见病药品，由特定医疗机构指导药品使用。

总体来看，我国正通过顶层设计与地方试点相

结合的方式，不断优化临床急需罕见病用药的临时

进口流程，提高可及性，更好地满足罕见病患者的临

床需求。

３　未来展望
在总结我国在罕见病药物领域所取得的成就之

际，也需深刻意识到，我国仍有许多患者的临床需求

未得到充分满足。目前，第一、第二批罕见病目录中
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列出的疾病，有１１５种尚未获得有效的治疗药物。
此外，对于未被列入《目录》的罕见病及药物，可能

无法得到加速审评等政策惠及，影响部分罕见病患

者用药可及性。同时，在罕见病用药的研发和审评

方面，虽然现行法规强调以患者为中心的价值理念，

并支持灵活的试验设计和利用真实世界研究辅助监

管决策，但将患者体验数据和真实世界研究数据转

化为支持上市审评的证据，仍面临诸多方法学

挑战［１４１６］。

为更有效地推进罕见病治疗并提高相关药物的

可及性，首先，在罕见病目录管理基础上，应逐步探

索基于患病率、患病人数、疾病严重程度等因素明确

罕见病定义［１７］。同时，完善罕见病目录的更新机

制，定期进行补充和更新，确保目录的时效性和覆盖

面。其次，在药物研发和审批方面，进一步规范患者

体验数据和真实世界研究相关方法学。对于真实世

界研究，应当推进人工智能在真实世界数据统计分

析和质量控制中的应用，加速推进高质量罕见病用

药的真实世界研究，产生充分的真实世界证据，支持

监管决策。对于患者体验数据，需要制定明确的指

导原则，规范其收集和使用方法，确保数据的准确性

和可靠性，使其能够在药物审评过程中发挥支持

作用。

４　结　语
随着我国药品审评审批制度的不断改革与深

化，我国罕见病用药的上市数量和速度实现了“双

见成效”。未来我国应当进一步聚焦于罕见病患者

及临床用药实际需求，不断优化审评流程与技术标

准，加速罕见病用药审评审批，更好地满足罕见病患

者用药需求，助力健康中国战略。
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