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罕见病在不同地区有不同定义，世界卫生组织

（ＷＨＯ）将患病率在 ０．６５‰～１‰的单个疾病定义为罕
见病犤１犦，美国将患者总人数少于 ２０万的单个疾病定义
为罕见病犤２犦，欧盟将发病率低于１／２０００的单个疾病定

义为罕见病犤３犦。根据国际药物经济学与结果研究协会

（ＩＳＰＯＲ）罕见病特别利益小组（ＲＤＳＩＧ）报告，罕见病的
全球平均发病率为４０／１０万～５０／１０万犤４犦。现有罕见病

已超过 ６０００种犤４犦。虽然罕见病发病率低，但全球患者

中国罕见病用药可负担性评价

周盛明，李嘉瑶，周 静，胡 明△

（四川大学华西药学院，四川 成都 ６１００４１）
摘要：目的 评价国内已上市且有明确适应证的罕见病用药的可负担性，比较不同罕见疾病、城乡不同水平的可负担性差异，为完善我

国罕见病用药保障提供参考。方法 基于中国罕见病信息网和《罕见病诊疗指南（２０１９年版）》收集罕见病发病率等信息，基于药智网
牗ｈｔｔｐｓ牶／／ｗｗｗ．ｙａｏｚｈ．ｃｏｍ／牘收集罕见病用药的中标价格等信息，对基于数据可得性纳入研究的１６种罕见病和３４种罕见病用药，分别
采用世界卫生组织 ／国际健康行动组织（ＷＨＯ／ＨＡＩ）标准调查法、致贫性评价法和灾难性支出评价法，分析城镇居民和农村居民的可
负担性情况。结果 按 ＷＨＯ／ＨＡＩ标准调查法，３４种药品中的１６种药品使城镇居民负担较重，１９种药品使农村居民负担较重，其中治
疗戈谢病的伊米苷酶年度药品支出是城镇居民平均收入的１１４．６７倍，是农村居民平均收入的３０３．１７倍；按致贫性评价法，罕见病用
药的支出会导致全国超过２６８万居民（农村居民１３１万，城镇居民１３７万）陷入贫困，其中治疗帕金森病（青年型、早发型）的屈昔多巴
会造成全国约 ３１．２万居民致贫；按灾难性支出评价法，３４种罕见病用药会导致全国超过３０２万的居民发生灾难性支出，其中治疗帕
金森病（青年型、早发型）的屈昔多巴、恩他卡朋双多巴、雷沙吉兰会导致６５．６１万城镇居民和４９．６５万农村居民发生灾难性支出。结论
目前，我国居民罕见病用药可负担性因不同疾病类型有差异，但总体可负担性较差，不同收入水平的居民均有因病致贫、药品支付困难

的现象，建议针对不同罕见病实施多层次医疗保障，提高罕见病用药可负担性。
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总人数约４亿人犤５犦。我国目前尚无明确的官方罕见病定

义，２０１８年发布的第一版《第一批罕见病目录》包含了
１２１种罕见病。有研究指出，我国罕见病患者人数已有
２０００多万犤６犦。罕见病发病率低，临床诊断治疗复杂犤７犦，

且治疗费用昂贵，给患者家庭及社会带来沉重的疾病负

担犤８犦。我国罕见病患者长期以来面临着可用药品相对不

足、药品价格较高的困境犤９犦。傅孟元等犤１０犦研究了２０１４年
我国９８２例罕见病患者，９２．１％的患者接受了治疗并产
生医疗费用支出，其中有９８．７％的患者因就医而负债。
罕见病用药在罕见病治疗中发挥着举足轻重的作用，且

其可负担性问题已成为一个不可忽视的社会问题犤１１犦。

基于我国《第一批罕见病目录》目前在我国上市药品的

价格和治疗费用，本研究中评价了其相关疾病的可负担

性。现报道如下。

１ 资料与方法

１．１ 药品选择

根据《中国罕见病药品可及性报告 ２０１９》，统计时
间截至２０１９年２月，在我国明确注册罕见病适应证的
药品有５５种，涉及３１种罕见病犤１２犦；将药品上市信息更

新至２０１９年１２月 ３１日，我国已上市且有罕见病适应
证的药品６０种，涉及罕见病３４种。对这６０种药品涉及
的３４种疾病，在中国罕见病信息网和《罕见病诊疗指南
（２０１９年版）》检索疾病发病率，以及在药智网（ｈｔｔｐｓ：／／
ｗｗｗ．ｙａｏｚｈ．ｃｏｍ／）检索药品中标价格信息，最终得到既
有发病率数据又有药品价格信息的治疗１６种罕见病的
３４种药品，均纳入研究药品范围。
１．２ 药品价格确定

罕见病用药价格来自药智网发布的药品中标价格

信息（统计日期截至２０２０年１月３１日）。药品价格选择
和确定原则：１）若某药仅有原研药或仿制药上市，选取
单价最低的药品价格；若同时存在原研药和仿制药，则

选取所有药品中单价最低的药品价格。２）对于不同剂型
的药品，根据药品的用法用量，选取日均费用最低者作

为参考价格。

１．３ 研究方法与指标

１．３．１ ＷＨＯ／国际健康行动组织（ＨＡＩ）标准调查法
ＷＨＯ／ＨＡＩ标准调查法是通过计算某药品在标准

剂量下为治疗某种疾病所需费用相当于国家政府部门

非技术工作人员最低日薪天数犤１３犦。目前，我国贫富差距

明显，存在部分居民收入低于政府非技术工作人员的最

低日薪犤１４犦，如果直接引用其数据会导致药品的可负担

性被高估，故引用信枭雄等犤１５犦的以人均收入代替我国

政府部门非技术工作人员的最低日薪进行计算。本研究

中采用我国 ２０１９年城镇居民年人均可支配收入和
２０１９年农村居民年人均纯收入进行计算。另外，因样本

罕见病多需要长期用药治疗，故本研究中统一以年为单

位进行可负担性计算。年收入倍数（支付年度治疗费用所

需工作年数）＝年度药品支出／年人均收入。年度药品支出＝
药品中标单位价格×患者每年所需药品总单位数。
１．３．２ 致贫作用评价法

致贫作用评价法可很好表明药品支出对家庭生活

的影响水平。如果一个家庭在药品支出前未陷入贫困，

产生药品支出后的家庭收入在贫困线以下，就表明该家

庭因药品支出而“致贫”犤１６犦，即药品的可负担性较差。我

国先后采用过 ３个农村贫困线，现行标准采用 ２０１０年
的标准（每人每年２３００元）犤１７犦。我国尚无明确的城镇贫
困线官方标准。城镇贫困标准通常是根据各地城市最低

生活保障线计算，故本研究中以 ２０１９年中华人民共和
国民政部发布的４个季度的全国城市最低生活保障的
均值（每人每年７７７２元）作为城镇贫困线进行计算。

致贫率是衡量致贫作用的基本指标，本研究中致贫

率采用因患病（考虑疾病发病率）导致贫困人口数量与

患病前不贫困人口数量的比值来体现，疾病的致贫人口

数量为原本年人均收入高于贫困线但扣除该疾病治疗费

用后收入低于贫困线的人口数量。致贫率＝患病（考虑疾
病发病率）导致贫困人口数量／患病前不贫困人口数量。
１．３．３ 灾难性支出评价法

在一定时间内某个家庭的可用资源是固定的，当药

品支出超过家庭可用资源的特定百分比时，就会给家庭

生活带来重大影响。ＷＨＯ定义卫生保健支出占比超过
家庭可支配收入的４０％ 为灾难性支出的阈值犤１８犦。一个

家庭可用资源的衡量可用家庭消费来体现犤１９犦。由于城

乡消费水平存在差距，为了评价药品费用对于不同消费

水平人群是否造成灾难性卫生支出，将城镇居民和农村

居民的收入分开模拟，且采用国家人口消费模拟曲线来

替代家庭收入模拟曲线进行计算犤２０犦。将２０１２年至２０１９年
城市居民消费价格指数和农村居民消费价格指数分别

调整后，再进行曲线模拟家庭可用资源犤２１犦。

灾难性支出发生率为灾难性支出评价的基本指标，

本研究中具体为由于药品支出导致发生灾难性支出人口

占人口样本总数的比例（考虑疾病发病率）。灾难性支出发

生率只能反映发生灾难性支出的密度，而无法体现药品支

出对家庭造成影响的深度，通过计算灾难性支出的平均差

距和相对差距可得出不同药品支出对家庭的影响深度。

设定变量样本含量牗Ｎ牘，以药品支出占家庭可支配收入
的比例与标准阈值之差为变量牗Ｏｉ牘，平均差距牗Ｇ牘，相
对差距牗ＭＰＧ牘，按灾难性支出的Ｇ，ＭＰＧ计算公式：

Ｇ＝１／Ｎ∑Ｎ

ｉ＝１Ｏｉ ＭＰＧ＝∑Ｎ

ｉ＝１Ｏｉ／∑Ｎ

ｉ＝１Ｅｉ

其中，∑Ｎ

ｉ＝１Ｏｉ表示全部发生灾难性支出家庭的药
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ＭｏｎｏｇｒａｐｈｏｎＰｈａｒｍａｃｅｕｔｉｃａｌＩｎｄｕｓｔｒｙ

表１ １６种罕见病对应的３４种罕见病用药信息
Ｔａｂ．１ Ｉｎｆｏｒｍａｔｉｏｎｏｆ３４ＯＭＰｓｃｏｒｒｅｓｐｏｎｄｉｎｇｔｏ１６ｒａｒｅｄｉｓｅａｓｅｓ

疾病类型

发育异常

呼吸系统

疾病

免疫系统

疾病

内分泌、营

养或代

谢疾病

神经系统

疾病

血液或造

血器官

疾病

循环系统

疾病

药品名称

依维莫司

氢化可的松

吡非尼酮

尼达尼布

瑞舒伐他汀

依折麦布

依洛尤单抗

沙丙蝶呤

达那唑

巴氯芬

干扰素 β－１ａ
特立氟胺

干扰素 β－１ｂ
伊米苷酶

依达拉奉

利鲁唑

麦格司他

阿糖苷酶 α
青霉胺

金刚烷胺

左旋多巴和卡比多巴复方

司来吉兰

恩他卡朋双多巴

屈昔多巴

罗匹尼罗

雷沙吉兰

溴吡斯的明

醋酸去氨加压素

抗血友病因子（重组）／
重组人凝血因子Ⅷ

重组凝血因子Ⅸ
波生坦

利奥西呱

安立生坦

伊洛前列素

剂型

素片

素片

胶囊剂

胶囊剂

片剂

素片

注射剂

素片

胶囊剂

素片

注射液

片剂

冻干粉针剂

冻干粉针剂

注射剂

素片

胶囊剂

注射剂

糖衣片

片剂

素片

素片

片剂

胶囊剂

缓释片

片剂

糖衣片

片剂

冻干粉针

注射剂

薄膜衣片

薄膜衣片

薄膜衣片

液体制剂

包装规格

３０片 ／盒

１００片 ／盒

５４粒 ／盒

３０粒 ／盒

１４片 ／盒

１０片 ／盒

１支 ／盒

３０粒 ／盒

３０粒 ／盒

１０片 ／盒

３支 ／盒

２８片 ／盒

１支 ／盒

１支 ／盒

１支 ／盒

５６片 ／盒

８４粒 ／盒

１瓶 ／盒

１００片 ／盒

１００片 ／盒

３０片 ／盒

１０片 ／盒

３０片 ／盒

２０片 ／盒

２８片 ／盒

１４片 ／盒

６０片 ／盒

３０片 ／盒

１支 ／盒

１支 ／盒

５６片 ／盒

８４片 ／盒

３０片 ／盒

５支 ／盒

单位价格（元）

１４３．５６
０．３５
１３．６９
３５９．２４
３．３９
７．０６

１２９８．００
２４９．３３
２．００
１．２６

２４９．５３
４２０．９８
５９０．００

２０７００．００
１２．２４
２０．７１
１４２．８６
５３０６．３０
０．７９
０．１１
２．６３
２．９０
７．６７
８．５３
１０．１９
４２．１４
０．４８
７．４７

１０４１．１８

２０６３．５４
６９．０２
９５．００
１７２．６７
４７５．００

发病率 ａ

５／１０００００
１／１２５００
１５／１０００００

３．１３／１００００００

１／１１８００
５／１０００００
５／１０００００

１／８０８４４
３．１／１０００００

１／１０００００
１／５００００
１／３０００００
３／１００００

１４／１０００００
２．７３／１０００００

５／１０００００

罕见病名称

结节性硬化症

先天性肾上腺发育不良

特发性肺纤维化

纯合子家族性

高胆固醇血症

高苯丙氨酸血症

遗传性血管性水肿

多发性硬化

戈谢病

肌萎缩侧索硬化

尼曼匹克病

糖原累积病（Ⅰ型、Ⅱ型）

肝豆状核变性

帕金森病（青年

型、早发型）

全身型重症肌无力

血友病

特发性肺动脉高压

注：ａ发病率的信息除结节性硬化症和帕金森病（青年型、早发型）来源为中国罕见病信息网外，其他数据来源为《罕见病诊疗指南

（２０１９年版）》，若某疾病的发病率为发病率区间，则取中间值进行计算。
Ｎｏｔｅ：ａＴｈｅｄａｔａｏｆｔｈｅｉｎｃｉｄｅｎｃｅｔｕｂｅｒｏｕｓｓｃｌｅｒｏｓｉｓａｎｄＰａｒｋｉｎｓｏｎ′ｓｄｉｓｅａｓｅ牗ｙｏｕｎｇａｎｄｅａｒｌｙ－ｏｎｓｅｔ牘ａｒｅｆｒｏｍ ＤｏｍｅｓｔｉｃＲａｒｅＤｉｓｅａｓｅＩｎｆｏｒｍａｔｉｏｎ

Ｎｅｔｗｏｒｋ，ｗｈｉｌｅｔｈｅｏｔｈｅｒｄａｔａａｒｅｆｒｏｍ ＲａｒｅＤｉｓｅａｓｅｓＤｉａｇｎｏｓｉｓａｎｄＴｒｅａｔｍｅｎｔＧｕｉｄｅｌｉｎｅ牗２０１９ｅｄｉｔｉｏｎ牘．Ｉｆｔｈｅｉｎｃｉｄｅｎｃｅｏｆａｄｉｓｅａｓｅｉｓｗｉｔｈｉｎａｎｉｎｔｅｒ

ｖａｌ，ｔｈｅｍｅｄｉａｎｖａｌｕｅｉｓｓｅｌｅｃｔｅｄｆｏｒｃａｌｃｕｌａｔｉｏｎ．

药品规格

５ｍｇ
２０ｍｇ
０．１ｇ
１５０ｍｇ
１０ｍｇ
１０ｍｇ
１４０ｍｇ
０．１ｇ
０．２ｇ
１０ｍｇ
４４μｇ
１４ｍｇ
０．３ｍｇ
４００ＩＵ
２０ｍＬ∶３０ｍｇ
５０ｍｇ
１００ｍｇ
５０ｍｇ
０．１２５ｇ
０．１ｇ
卡比多巴５０ｍｇ，左旋多巴０．２ｇ
５ｍｇ
左旋多巴０．１ｇ，卡比多巴２５ｍｇ，恩他卡朋０．２ｇ
０．１ｇ
２ｍｇ
１ｍｇ
６０ｍｇ
０．２ｍｇ
２５０ＩＵ

２５０ＩＵ
０．１２５ｇ
２．５ｍｇ
１０ｍｇ
２ｍＬ∶２０μｇ

品支出差距的和，∑Ｎ

ｉ＝１Ｅｉ表示未发生灾难性支出家庭

的总数犤１９犦。

不同国家的居民家庭资源使用规划不尽相同，在

ＷＨＯ建议的４０％阈值基础上，通过调整药品支出占比
（３０％，４０％，５０％）的方式来进行敏感性分析。

２ 结果

２．１ 纳入研究的疾病和药品

共纳入 １６种罕见病，对应３４种罕见病用药，并根
据国际疾病分类第十一次修订本牗ＩＣＤ－１１牘对罕见病
进行分类。详见表１。
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用法用量

１０ｍｇ／ｄ
２５ｍｇ／ｄ
１８００ｍｇ／ｄ
３００ｍｇ／ｄ
２０ｍｇ／ｄ
１０ｍｇ／ｄ
每月４２０ｍｇ
６００ｍｇ／ｄ
２００ｍｇ／ｄ
５０ｍｇ／ｄ
每次４４μｇ，１周 ３次

１４ｍｇ／ｄ
２５０ｍｇ，２ｄ１次

６０ＩＵ／ｋｇ，２周１次

６０ｍｇ／ｄ
１００ｍｇ／ｄ
６００ｍｇ／ｄ
２０ｍｇ／ｋｇ，２周１次

１０００ｍｇ／ｄ
２００ｍｇ／ｄ
每日８片

１０ｍｇ／ｄ
每日６片

６００ｍｇ／ｄ
３ｍｇ／ｄ
１ｍｇ／ｄ
３６０ｍｇ／ｄ
０．４ｍｇ／ｄ
３０ＩＵ／ｋｇ，１周３次

４０ＩＵ／ｋｇ，１周２次

２５０ｍｇ／ｄ
７．５ｍｇ／ｄ
１０ｍｇ／ｄ
４０μｇ／ｄ

药品名称

依维莫司

氢化可的松

吡非尼酮

尼达尼布

瑞舒伐他汀

依折麦布

依洛尤单抗

沙丙蝶呤

达那唑

巴氯芬

干扰素 β－１ａ
特立氟胺

干扰素 β－１ｂ
伊米苷酶

依达拉奉

利鲁唑

麦格司他

阿糖苷酶 α
青霉胺

金刚烷胺

左旋多巴和卡比多巴复方

司来吉兰

恩他卡朋双多巴

屈昔多巴

罗匹尼罗

雷沙吉兰

溴吡斯的明

醋酸去氨加压素

抗血友病因子（重组）／重组人凝血因子Ⅷ
重组凝血因子Ⅸ
波生坦

利奥西呱

安立生坦

伊洛前列素

年度药品

支出（元）

１０４７９８．８０
１２７．７５

８９９１１．６７
２６２２４７．６３
１２３７．８７
２５７７．６３
４６７２８．００
５４６０４０．００
７３０．００
２３０６．８０
３８９２６．１６
１５３６５７．１８
８９６８０．００

４８５７１０７．１４
８９３５．２０
１５１２１．３０
３１２８５７．１４
３３２０２２７．７１
２３０６．８０
８０．３０

２８８０．４０
２１１３．３５
１６７９０．７３
１８６９０．５６
１１１５３．７５
１５３８１．８８
１０４７．８４
５４５３．１０

１１７２６６６．１７
２０６５８９８．３３
５０３８０．９５
１０４０２５．００
６３０２３．３３
３４６７５０．００

城镇

２．４７
０．００
２．１２
６．１９
０．０３
０．０６
１．１０
１２．８９
０．０２
０．０５
０．９２
３．６３
２．１２

１１４．６７
０．２１
０．３６
７．３９
７８．３８
０．０５
０．００
０．０７
０．０５
０．４０
０．４４
０．２６
０．３６
０．０２
０．１３
２７．６８
４８．７７
１．１９
２．４６
１．４９
８．１９

农村

６．５４
０．０１
５．６１
１６．３７
０．０８
０．１６
２．９２
３４．０８
０．０５
０．１４
２．４３
９．５９
５．６０

３０３．１７
０．５６
０．９４
１９．５３
２０７．２４
０．１４
０．０１
０．１８
０．１３
１．０５
１．１７
０．７０
０．９６
０．０７
０．３４
７３．２０
１２８．９５
３．１４
６．４９
３．９３

２１．６４

·药业专论·
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表２ ３４种罕见病用药的可负担性评价结果牗ＷＨＯ／ＨＡＩ标准调查法牘及致贫率与致贫人口情况
Ｔａｂ．２ Ｒｅｓｕｌｔｓｏｆａｆｆｏｒｄａｂｉｌｉｔｙｅｖａｌｕａｔｉｏｎｏｆ３４ＯＭＰｓａｃｃｏｒｄｉｎｇｔｏＷＨＯ／ＨＡＩｓｔａｎｄａｒｄｓｕｒｖｅｙｍｅｔｈｏｄａｎｄｔｈｅｐｏｖｅｒｔｙｒａｔｅａｎｄｐｏｐｕｌａｔｉｏｎｃａｕｓｅｄｂｙ３４ＯＭＰＳ

２．２ ＷＨＯ／ＨＡＩ标准调查法
参考 ＷＨＯ／ＨＡＩ标准调查法，计算出罕见病患者

年度药品支出及其相当于年收入的倍数，详见表 ２。结
果显示，对于城镇居民，３４种药品中共有 １６种药品的
支出与年收入倍数大于１；农村居民，３４种药品中共有
１９种药品的支出与年收入倍数大于１。在３４种药品中，
药品支出与年收入倍数最小的３种药品是金刚烷胺、氢
化可的松和达那唑，分别用来治疗帕金森病（青年型、早

发型）、先天性肾上腺发育不良和遗传性血管性水肿；药

品支出与年收入倍数最大的３种药品是伊米苷酶、阿糖
苷酶 α和重组凝血因子Ⅸ，分别用来治疗戈谢病、糖原
累积病（Ⅰ型、Ⅱ型）和血友病。其中，治疗戈谢病的伊米
苷酶年度药品支出是城镇居民平均收入的１１４．６７倍，
农村居民平均收入的３０３．１７倍。详见表２。
２．３ 致贫作用评价法

通过罕见病发病率等相关数据计算出１６种罕见病
对应的３４种罕见病用药的药品支出会导致的贫困人口
比例、贫困人口数量。结果显示，１６种罕见病在农村和

居民支付年度治疗费用

所需工作时间（年）
城镇

０．０５４３
０．００７０
０．１６３０
０．１６３０
０．０００３
０．０００４
０．００３１
０．０９２１
０．００４７
０．００５８
０．０４８７
０．０５４３
０．０５４３
０．０１３４
０．００９２
０．０１６４
０．０１０９
０．０２１７
０．０００４
０．０２６２
０．０３８２
０．０３３３
０．１７５０
０．１９３４
０．１１７３
０．１６１４
０．０１３７
０．００５０
０．０２９７
０．０２９７
０．０５１０
０．０５４３
０．０５３３
０．０５４３

农村

０．０６０１
０．０１７１
０．１８０３
０．１８０３
０．００１０
０．００１３
０．００３８
０．１０１９
０．０１３２
０．０１９７
０．０６０１
０．０６０１
０．０６０１
０．０１４９
０．０３０５
０．０３３７
０．０１２０
０．０２４０
０．００１３
０．０６２７
０．１３２０
０．１１３２
０．３３７４
０．３５０４
０．２９８６
０．３２７７
０．０４０６
０．０１８３
０．０３２８
０．０３２８
０．０６０１
０．０６０１
０．０６０１
０．０６０１

致贫人口（万人）致贫率（‰）

农村

２．７５８１
０．７８２８
８．２７４３
８．２７４３
０．０４３９
０．０５９６
０．１７２７
４．６７４７
０．６０６４
０．９０１８
２．７５８１
２．７５８１
２．７５８１
０．６８２３
１．４００５
１．５４５４
０．５５１６
１．１０３２
０．０６０１
２．８７８０
６．０５５８
５．１９３６
１５．４８２７
１６．０８２７
１３．７０２３
１５．０３７７
１．８６４８
０．８３８７
１．５０５９
１．５０５９
２．７５８１
２．７５８１
２．７５８１
２．７５８１

城镇

４．２４２２
０．５４８４
１２．７２６５
１２．７２６５
０．０２４５
０．０２９５
０．２４５８
７．１９０１
０．３６８９
０．４４９４
３．８０２１
４．２４２２
４．２４２２
１．０４９５
０．７１６９
１．２８２２
０．８４８４
１．６９６９
０．０３００
２．０４４３
２．９８３６
２．５９９７
１３．６７０６
１５．１０７０
９．１５８４
１２．６０５４
１．０７１６
０．３８８７
２．３１６２
２．３１６２
３．９８０１
４．２４２２
４．１６６２
４．２４２２



１３

ＣｈｉｎａＰｈａｒｍａｃｅｕｔｉｃａｌｓ
２０２１年１月５日 第３０卷第１期
Ｖｏｌ．３０牞Ｎｏ．１牞Ｊａｎｕａｒｙ５牞２０２１

平均差距（％）

０．０８０７
０．０００１
０．２０６９
０．６１５１
０．００００
０．００００
０．００２２
０．７２７２
０．０００３
０．０００５
０．０２８７
０．１１９３
０．０６８８
０．９４８１
０．００３７
０．００６２
０．０４９０
１．０４７６
０．００００
０．０００２
０．００７０
０．００７０
０．０６７５
０．０７６５
０．０４０８
０．０６０９
０．００１１
０．００１４
０．５０４４
０．８８９４
０．０３７８
０．０８０１
０．０４７８
０．２７１７

相对差距

１６．１４６１
０．４０００
１３．７９５７
４１．００４８
０．１１８１
０．３４３７
６．９７７６
８５．８１１２
０．４０００
０．２３０４
５．７４５８
２３．８６０１
１３．７５９１
７６６．４６１７
１．１８９３
１．９８７４
４８．９９５３
５２３．８１２４
０．２３０４
０．４０００
０．４５５２
０．６２４９
２．２５１０
２．５５０９
１．３６１０
２．０２８６
０．４０００
０．６１７４

１８４．７４５８
３２５．７７３２
７．５５４４
１６．０２３９
９．５５０４
５４．３４６４

相对差距

４．１６４５
０．４０００
３．５１６１
１１．０２２１
０．４０００
０．４０００
１．６３５２
２３．３８２５
０．０６６７
０．４０００
１．２９５４
６．２９２５
３．５０６０

２１１．１４８７
０．２７１２
０．３６４９
１３．２２６３
１４４．２１０７
０．４０００
０．４０００
０．４０００
０．４０００
０．３９１７
０．５００９
０．１６１６
０．３１３４
０．４０００
０．４１９５
６０．３８３０
８９．５７９１
１．７９４３
４．１３０８
２．３４４９
１４．７０２５

·药业专论·
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平均差距（％）

０．０２０８
０．００００
０．０５２７
０．１６５３
０．００００
０．００００
０．０００５
０．１９８２
０．００００
０．０００１
０．００６５
０．０３１５
０．０１７５
０．２６１２
０．０００４
０．０００９
０．０１３２
０．２８８４
０．００００
０．００００
０．０００９
０．０００６
０．０１１８
０．０１５０
０．００４８
０．００９４
０．０００２
０．０００２
０．１６４８
０．２４４６
０．００９０
０．０２０７
０．０１１７
０．０７３５

数量（万人）

４．２４２２
０．０２２２
１２．７２６５
１２．７２６５
０．００８４
０．０１７５
０．２６５６
７．１９０１
０．０７９２
０．２５０２
４．２４２２
４．２４２２
４．２４２２
１．０４９５
１．２３８８
２．１５６５
０．８４８４
１．６９６９
０．０１６７
０．０５２３
１．８７４７
１．３７５５
２１．７８１３
２２．８１８７
１５．９６８１
２１．０１２０
０．３１８３
０．４０７２
２．３１６２
２．３１６２
４．２４２２
４．２４２２
４．２４２２

４．２４２２

比例（‰）

０．０５００
０．０００３
０．１５００
０．１５００
０．０００１
０．０００２
０．００３１
０．０８４７
０．０００９
０．００２９
０．０５００
０．０５００
０．０５００
０．０１２４
０．０１４６
０．０２５４
０．０１００
０．０２００
０．０００２
０．０００６
０．０２２１
０．０１６２
０．２５６７
０．２６９０
０．１８８２
０．２４７７
０．００３８
０．００４８
０．０２７３
０．０２７３
０．０５００
０．０５００
０．０５００

０．０５００

药物名称

依维莫司

氢化可的松

吡非尼酮

尼达尼布

瑞舒伐他汀

依折麦布

依洛尤单抗

沙丙蝶呤

达那唑

巴氯芬

干扰素 β－１ａ
特立氟胺

干扰素 β－１ｂ
伊米苷酶

依达拉奉

利鲁唑

麦格司他

阿糖苷酶 α
青霉胺

金刚烷胺

左旋多巴和卡比多巴复方

司来吉兰

恩他卡朋双多巴

屈昔多巴

罗匹尼罗

雷沙吉兰

溴吡斯的明

醋酸去氨加压素

抗血友病因子（重组）／重组人凝血因子Ⅷ
重组凝血因子Ⅸ
波生坦

利奥西呱

安立生坦

伊洛前列素

数量（万人）

２．７５８１
０．１０３０
８．２７４３
８．２７４３
０．０３８７
０．０７９０
０．１７２７
４．６７４７
０．３６７８
１．１２１０
２．７５８１
２．７５８１
２．７５８１
０．６８２３
１．７１００
１．７１００
０．５５１６
１．１０３２
０．０７４７
０．２４２７
８．５２４３
６．１７１６
１６．５４８６
１６．５４８６
１６．５４８６
１６．５４８６
１．４７８１
１．２５２１
１．５０５９
１．５０５９
２．７５８１
２．７５８１
２．７５８１

２．７５８１

比例（‰）

０．０５００
０．００１９
０．１５００
０．１５００
０．０００７
０．００１４
０．００３１
０．０８４７
０．００６７
０．０２０３
０．０５００
０．０５００
０．０５００
０．０１２４
０．０３１０
０．０３１０
０．０１００
０．０２００
０．００１４
０．００４４
０．１５４５
０．１１１９
０．３０００
０．３０００
０．３０００
０．３０００
０．０２６８
０．０２２７
０．０２７３
０．０２７３
０．０５００
０．０５００
０．０５００

０．０５００

年人均最少

收入（元）

２６１９９７．００
３１９．３８

２２４７７９．１７
６５５６１９．０８
３０９４．６８
６４４４．０８

１１６８２０．００
１３６５１００．００
１８２５．００
５７６７．００
９７３１５．４０
３８４１４２．９５
２２４２００．００

１２１４２７６７．８６
２２３３８．００
３７８０３．２５
７８２１４２．８６
８３００５６９．２９
５７６７．００
２００．７５
７２００．９９
５２８３．３８
４１９７６．８３
４６７２６．３９
２７８８４．３７
３８４５４．７１
２６１９．６１
１３６３２．７５

２９３１６６５．４０
５１６４７４５．８３
１２５９５２．３８
２６００６２．５０
１５７５５８．３３

８６６８７５．００

农村灾难性人口 城镇灾难性人口 农村灾难性支出 城镇灾难性支出

表３ ３４种罕见病用药的灾难性人口比例与数量及灾难性支出平均差异与相对差异（４０％阈值）
Ｔａｂ．３ Ｔｈｅｐｒｏｐｏｒｔｉｏｎａｎｄｎｕｍｂｅｒｏｆｃａｔａｓｔｒｏｐｈｉｃｐｏｐｕｌａｔｉｏｎ，ａｎｄｔｈｅａｖｅｒａｇｅａｎｄｒｅｌａｔｉｖｅｇａｐｏｆｃａｔａｓｔｒｏｐｈｉｃｅｘｐｅｎｄｉｔｕｒｅｃａｕｓｅｄｂｙ３４ＯＭＰｓ牗４０％ ｔｈｒｅｓｈｏｌｄｖａｌｕｅ牘

城镇居民中的致贫率皆未超过 ４／１００００，导致农村居
民致贫率超过 １／１００００的有 ３种疾病对应 ９种药品，
城镇居民致贫率超过１／１００００的有２种疾病对应６种
药品；致贫率最高的３种药品为治疗帕金森病（青年型、
早发型）的屈昔多巴、恩他卡朋双多巴、雷沙吉兰，且屈

昔多巴支出导致的贫困人口最多，为１６．０８万农村居民
和１５．１１万城镇居民；致贫率最低的３种药品为瑞舒伐
他汀、依折麦布和青霉胺，前２种用来治疗纯合子家族
性高胆固醇血症，青霉胺用来治疗肝豆状核变性。无论

是农村居民还是城镇居民，其导致的贫困人口均不超过

１０００人。详见表２。
２．４ 灾难性支出评价法

根据 ＷＨＯ组织制订的 ４０％ 阈值的标准，计算出
１６种罕见病，对应３４种罕见病用药的药品支出费用会
导致的灾难性人口比例、灾难性人口数量、灾难性支出

平均差距和相对差距。结果显示，１６种罕见病在农村和
城镇的灾难性人口比例均未超过 ４／１００００，导致农村
居民灾难性人口比例超过 １／１００００的有 ２种疾病，对
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应 ８种药品；城镇居民灾难性人口比例超过 １／１００００
的有 ２种疾病，对应 ６种药品。造成灾难性支出人口比
例最高的３种药品为屈昔多巴、恩他卡朋双多巴、雷沙
吉兰，均用于治疗帕金森病（青年型、早发型），这些支出

会导致１６．５５万农村居民发生灾难性支出及２２．８２万、
２１．７８万、２１．０１万城镇居民产生灾难性支出。造成灾难
性人口比例最低的是瑞舒伐他汀、依折麦布、青霉胺，其

中前２种用于治疗纯合子家族性高胆固醇血症，青霉胺
用来治疗肝豆状核变性，其导致的灾难性人口数量皆不

超过１０００人，详见表３。灾难性支出平均差距最大的３种
药品分别为阿糖苷酶 α、伊米苷酶和重组凝血因子Ⅸ，
分别用来治疗糖原累积病（Ⅰ型、Ⅱ型）、戈谢病和血友
病，且相对差距也最大，详见表 ３。另外，调整阈值为
３０％和５０％进行计算的结果与阈值为４０％的结果基本
无变化。

３ 讨论

３．１ 罕见病用药可负担性情况

ＷＨＯ／ＨＡＩ标准调查法结果显示，对于所有居民，
３４种药品中有近１／２的药物年药品支出高于年人均收
入，如果无其他收入来源，罕见病用药的支出负担是相

对沉重的，且因农村居民收入水平较低，负担较城镇居

民更沉重。致贫作用评价法得出，虽然１６种罕见病在农
村和城镇的致贫率均未超过 ４／１００００，但如果计算致
贫的人口总数，以上１６种疾病会导致全国超过 ２６８万
人口（包括农村居民和城镇居民）陷入贫困。灾难性支出

评价法可得出在 ３４种药物中，帕金森病（青年型、早发
型）造成的灾难性支出人口比例最高，虽然治疗帕金森

病（青年型、早发型）的药品单价并非最高，但因该病的

发病率高，故人口比例也越高；灾难性支出平均差距和

相对差距最大的３种药品牗阿糖苷酶α、伊米苷酶和重组
凝血因子Ⅸ牘对应的单价也最高，表明药品价格高昂依旧
是造成疾病负担沉重的因素之一。国际罕见病用药可负

担性情况类似，欧洲现有的罕见病患者每年所需治疗费用

为１２５１～４０７６３１欧元犤２２犦，其中间值为每年３２２４２欧元。
全球范围内罕见病用药的人均年度费用远高于非罕见

病用药的治疗费用，为４．８倍犤２３犦。

３．２ 罕见病负担城乡居民差异和高负担药品分析

农村居民比城镇居民的疾病负担更重，但城镇居

民的致贫人口和灾难性支出人口数量比农村居民多。这

是因为农村居民的收入普遍比城镇居民低，疾病造成的

负担影响更重；城镇居民人口数量多于农村居民，按

２０１９年国家统计局统计，农村居民５５１６２万，城镇居民
８４８４３万，故城镇的整体罕见病患病数量较多，致贫人
口和灾难性支出人口数量更多。３种评价方法的结果都

显示，治疗戈谢病的伊米甘酶、治疗糖原累积病（Ⅰ型、
Ⅱ型）的阿糖甘酶 α和治疗血友病的重组凝血因子Ⅸ
这３种药品均会给患者带来沉重负担。其中，血友病是
一组性联隐性遗传出血病，临床分为血友病 Ａ和血友
病Ｂ２种类型，替代疗法是目前唯一有效治疗血友病的
方法犤２４犦。治疗涉及的抗血友病因子（重组）／重组人凝血
因子Ⅷ和重组凝血因子Ⅸ价格均较高，抗血友病因子
（重组）／重组人凝血因子Ⅷ年度药品费用支出超过城
镇居民年人均收入的 ２５倍及农村居民年人均收入的
７０倍，重组凝血因子Ⅸ年度药品费用超过城镇居民年
人均收入的 ４５倍及农村居民年人均收入的１２５倍，反
映了血友病患者承受的巨大经济压力。

３．３ 可负担性评价方法在罕见病用药评价中的应用

３种评价方法的结果显示，１６种疾病的可负担性相
互差异较大，但同一罕见病用药对于不同居民的负担结

果影响类似。致贫评价法和灾难性支出评价法得出的致

贫率最高和最低与灾难性人口比例最高对应的疾病和

药品相同，一方面表明这２种评价方法的相互一致性，
另一方面也表明了帕金森病（青年型、早发型）对居民的

影响较大。ＸＩＮ等犤２５犦在 ２０１６年对中国罕见病进行了可
负担性评价，采用德尔菲法筛选出 ７种罕见病进行研
究，得出特发性肺纤维化和肺动脉高压等７种罕见疾病
导致我国近 ４６万人陷入贫困。ＧＯＮＧ等犤２犦对中国罕见

病用药进行了可获得性和可负担性研究，以医院药房的

价格为基准进行计算，发现中国多数居民都负担不起血

友病等１４种罕见疾病的２２种孤儿药品费用。本研究中
基于疾病发病率和药品最低价格信息对《第一批罕见病

目录》中数据可得的所有罕见病和药品进行了全面分

析，避免了疾病筛选不清晰和药品价格不确定的因素，

且综合采用 ３种方法对我国罕见病用药疾病负担进行
了系统性评价。

３．４ 研究局限性

本研究中采用的评价方法有一定局限性。参考

ＷＨＯ／ＨＡＩ标准调查法采用人均年收入来衡量罕见病
用药的可负担性，虽已将城镇居民和农村居民进行了区

分，但我国城镇居民和农村居民内部贫富差距仍较大，

通过平均收入方式计算的结果在数值上不能真实反映

客观情况，这样会导致结果不准确；致贫作用评价法中

忽略了一些因为无法承担药品费用而放弃治疗的人群，

这会导致高估罕见病用药的可负担性，且现实生活中有

些家庭会向亲朋好友借钱，这样家庭的致贫情况会被低

估，而罕见病用药的可负担性会被高估。灾难性支出评

价法虽进行了分级计算，减小了差异化的误差，但在应

用分级曲线时，假设各级别内收入分布呈线性增长，依
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据现实中财富分布的二八定律，低收入人群的人口比例

相对较高，这会导致低估药品的可负担性。另外，本研究

的计算基于患者患病后收入仍不变的假设，但实际上一

些患者会因患病失去劳动能力，失去部分收入，这样会

导致其负担能力被高估。最后，本研究中在使用这３种
方法时，默认全部药品支出都由患者个人承担，未考

虑多方共付机制。目前，部分罕见病用药已纳入全国

及地方医保覆盖范围，其结果会低估这些患者的可负

担性情况。

３．５ 建议

现阶段，我国罕见病用药在不同疾病间、城乡居民

间存在较大差异，但总体可获得性和可负担性情况较

差。我国近年已采取一系列政策措施，如加快创新性罕

见病用药注册审批等，激励罕见病用药的研发和注册上

市；同时也在医保准入、药品招标采购使用等方面加大

了罕见病用药保障力度。为进一步提高罕见病用药的可

负担性，建议结合罕见病疾病和药品特点，参照国际经

验，研究完善罕见病用药医保谈判／准入的卫生技术评
估方法和标准，提高罕见病医疗保障的可及性。另一方

面，建议及时总结目前我国青岛、广州、成都等地区试点

的“多方共付犤２６犦”，以及上海、湖南、长春等地区试点的

“慈善救助犤２７犦”等成功经验，探索统筹地区医疗救助、商

业保险、医保门诊特病等多层次医疗保障机制。
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