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摘  要：罕见病用药指用于治疗、诊断和预防罕见病或罕见症状的药物。近年来罕见病用药的研发逐渐成为一个可获利的研

发策略，受到高度关注和重视。从目前国外罕见病药品市场情况、参与罕见病药物研发的公司和重点品种、美国和欧盟等发

达国家和地区罕见病药物的指定和批准情况等方面对罕见病用药的现状及发展趋势进行简述。通过借鉴这些国家和地区罕见

病药物发展的成功经验，为制定中国罕见病药物开发的刺激措施提出建议，为相关研发人员提供参考。 
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Abstract: The orphan drug is a pharmaceutical product aimed at curing, diagnosing, and preventing rare diseases or disorders. The 
research and development of orphan drugs has been a profitable development strategy gradually, and has drawn people’s special 
attentions in recent years. This article highlights the trends in prescription sales for orphan drugs, orphan products and company 
performance, and the designation and approval analysis in US and Europe. The successful implementation experiences of developed 
countries in this field have provided suggestions for the establishment of incentive measures for facilitating orphan drugs in China. 
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罕见病（rare diseases）又称稀有疾病或“孤儿

病”，是指发病率低、患病人数相对很少的疾病。自

2009年起每年 2月的最后一天被国际上定为国际罕

见病日。世界卫生组织（WHO）将罕见病定义为患

病人数占总人口 0.65％～0.1%的疾病或病变，不同

国家对罕见病的定义会根据各国总人口以及发病

率而有所不同[1]。据美国 FDA 在 2011 年世界罕见

病日会议上报道，全球的罕见病患者已超过 2.5 亿，

共有约 7 000 种罕见病已经被发现，其中 50%以上

影响到儿童，约 80%属于遗传疾病[2]。在美国，约

有 3 000 万罕见病受累人群，欧洲约有 2 400～3 600
万人，占欧盟 25 国总人口的 6%～8%[2-3]。罕见病

在中国目前还没有明确的定义。由于我国人口众多，

如果按照 WHO 对罕见病的定义，即使发病率较低

的罕见疾病，在我国总的患病人数也非常可观。 
罕见病用药指用于治疗、诊断和预防罕见病或罕

见症状的药物，也被称为“孤儿药”（orphan drugs）。
在目前确认的约 7 000 种罕见病中，绝大部分都是

无药可治的，只有少数有药可治，但是价格非常昂

贵，多数患者都难以承受。从 20 世纪 80 年代以来，

孤儿药的开发问题开始逐渐引起社会的关注，有很

多国家和地区还成立了罕见病相关机构或组织，制

定了专门的法律法规以促进孤儿药的开发，其中最

核心的内容就是孤儿药的独占制度[4]。美国在 1983
年率先对罕见病用药进行了立法，随后日本、欧盟

及其他一些国家和地区也相继出台了关于罕见病用

药的相关政策，鼓励企业对罕见病用药的研发[5]。 
有关罕见病用药方面的法案通过提供税收抵 
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免、监管费免除、优先审查、授予一定时间的市场

独占权等一系列特殊政策对从事罕见病用药开发的

企业予以鼓励和援助[6]。在研发收入和产出方面，

由于罕见病用药临床试验规模明显小于非罕见病用

药，临床花费上的差异使得孤儿药的投资回报率为

10.3 倍，而非孤儿药的投资回报率为 6 倍[7]。而且，

由于需求尚未被满足，研发的竞争不是很激烈，且

附加值高，近年来罕见病用药的研发逐渐成为一个

可获利的研发策略，成了一些大型制药企业以及崭

露头角的新兴生物公司探索的新商业模式，受到高

度关注和重视。 
1  市场现状 
1.1  销售情况 

近年来，罕见病用药市场发展态势十分迅猛，

自 2008 年以来陆续有罕见病用药的销售额达到了

“重磅炸弹”水平。2012 年全球畅销药 500 强销售

总额为 4 274 亿美元，其中有 94 个有罕见病适应症

的药物（90 个获 FDA 批准为孤儿药），销售额为

830亿，同比 2011年增长了 6.4%，见表 1。据Evaluate 
Pharma 预测，2018 年世界罕见病用药市场规模将

增长到 1 270 亿美元，复合增长率在 2012～2018 年

将达到 7.4%，是全球处方药市场增长率的 2 倍。到

2018 年，罕见病用药的市场份额将占到全球处方药

市场（除去通用名药物）的 15.9%[7]。 

表 1  全球罕见病用药的销售额 
Table 1  Sales of orphan drugs around world 

年份 销售额/亿美元 

2005 年 330 

2006 年 380 

2007 年 460 

2008 年 560 

2009 年 610 

2010 年 690 

2011 年 780 

2012 年 830 

 

1.2  生产企业 
通常情况下，罕见病药物即使市场很小，但因

其具有较高的定价，也可增加市场销售额，进而吸

引着制药企业进入该领域。如今，辉瑞、罗氏、诺

华等制药巨头已经开始越来越多地介入，纷纷抢占

市场先机。另外，还有很多以开发孤儿药见长的公

司，如美国著名的孤儿药巨头Celgene、希腊的Genesis 
Pharma 及瑞典的 Swedish Orphan 等[8]。 

2012年，诺华的孤儿药销售额达到 109亿美元，

销售额主要来源于治疗慢性粒细胞白血病的伊马替

尼（imatinib，Gleevec）和尼罗替尼（nilotinib，
Tasigna），销售额分别为 46.75、9.98 亿美元，在未

来几年仍将统治孤儿药市场，预计 2018 年销售额可

达 118 亿美元。罗氏以 90 亿美元屈居第二，其中治

疗非霍奇金淋巴瘤的单克隆抗体利妥昔单抗的销售

额为 67.32 亿美元。辉瑞以 54 亿美元排名第三，主

要的孤儿药产品舒尼替尼（sunitinib，Sutent）用于

治疗对标准疗法没有响应或不能耐受之胃肠道基质

肿瘤和转移性肾细胞癌[7]，见表 2。 

表 2  2012 年孤儿药销售额排名前 10 的公司 
Table 2  Top 10 companies of orphan drug sales in 2012 

排名 公司 销售额/亿美元 

1 诺华 109 

2 罗氏 90 

3 辉瑞 54 

4 Celgene 49 

5 拜耳 42 

6 Merck kGaA 30 

7 Biogen Idec 29 

8 Sanofi 29 

9 Eli Lilly 26 

10 Baxter International 25 

 

不难看出孤儿药存在着很大的开发诱惑，更少

的竞争、快速跟踪监管的审查过程及成本较低的后

期发展等优势都使得药品公司纷纷看好孤儿药的开

发，逐渐开始涌向孤儿药市场。 
2  研发现状 
2.1  受理及批准情况 

美国在 1983 年开始正式实施罕见病用药促进

政策后，孤儿药开发增长速度非常可观。在罕见病 
法案实施之前的 10 年内，仅有不足 10 个孤儿药上

市，而到 2013 年底获得 FDA 上市批准的孤儿药已

达到 373 个，2014 年上半年也已经批准了 9 个孤儿

药（以药品通用名计，合并适应症）[9-10]。从 FDA
过去 10 年的新药审批数据来看，孤儿药的个数逐渐

上升到 1/3 之多。在过去 6 年，孤儿药每年的批准

数量能占获批新药总数的 33%～37%。同样，日本、
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欧盟开始实施罕见病用药政策后，也可以看到很多

已获得指定及批准的孤儿药品种。 
2.1.1  美国、欧盟、日本的孤儿药指定情况  美国

孤儿药指定数量从 2002 年的 64 个逐年上升，2013
年达到 260 个。截止 2014 年 6 月 17 日，FDA 共指

定孤儿药 3 109 个 [10]。欧盟 2013 年指定了 124 个

孤儿药，较 2012 年略有减少，截止到 2014 年 6 月

共指定 1 284 个品种[11]。日本的孤儿药指定数量也

有上升趋势，2012 年有 31 个药物被指定，到 2013
年底共认定了 319 个孤儿药[12]，见图 1。美国、欧

盟、日本等国家和地区罕见病用药受理及批准情况

反映出了罕见病用药制度建设的积极性和有效的推

动作用。 

 

图 1  美国、欧盟、日本的孤儿药指定情况 
Fig. 1  Designation of orphan drugs in USA, EU, and Japan 

2.1.2  FDA 及欧盟批准的孤儿药  用于治疗罕见

病的新药通常被认为是具有高度创新性的产品。

2005—2013 年，FDA 批准的罕见病新分子实体药

物（NMEs）和通过原创生物产品许可申请（BLAs）
获准的生物药品共 73 个，其中罕见病生物制剂就占

了罕见病新药总数的 30%，可见生物制剂仍然是治

疗罕见病的重要力量。2013 年 FDA 批准的 27 个新

药中，有 9 个属于孤儿药，占总数的 33%[10]。 
欧盟于 2000 年开始实施孤儿药制度，相对美国

和日本落后数年。但截止 2013 年底，欧盟也已有

67 种孤儿药被审核通过[11]。见表 3。 
2.2  开发类型 

根据其开发类型，可以将目前已上市的罕见病

用药分为 3 类：开发类型Ⅰ，最初以罕见病用药批

准上市，此后又扩大了其他适应症；开发类型Ⅱ，

仅以罕见病用药批准上市，未扩大适应症；开发类

型Ⅲ，最初以非罕见病用药品种批准上市，此后又

开发出新的罕见病治疗适应症[8]。 
2.2.1  开发类型Ⅰ  开发类型Ⅰ是最初以罕见病

中指定疾病用药上市，此后又扩大药物疗效、适应

症的一类药品。此类型中最为多见的是恶性肿瘤治

疗药物，尤其是血液系统的恶性肿瘤。其他比较多

见的适应症如肺动脉高压、器官移植排异反应、HIV
相关疾病等。 

表 3  FDA 及欧盟批准的孤儿药 
Table 3  Orphan drugs approved by FDA and EU 

国家 2005 年/个 2006 年/个 2007 年/个 2008 年/个 2009 年/个 2010 年/个 2011 年/个 2012 年/个 2013 年/个

FDA 7 7 6 4 9 6 11 14 9 

EU 3 7 13 6 5 3  5 10 7 

 

2012 年全球畅销药 500 强中，有多个药物属于

开发类型Ⅰ的罕见病用药，其中不乏一些“重磅炸

弹”级的品种。销售额超过 60 亿美元的 3 个大型制

剂，均为 1998 年以前上市的具有代表性意义的抗体

药物（依那西普、英夫利西单抗、利妥昔单抗）。另

外还有一些具有代表性的小分子靶向药物，如 2001
年上市的甲磺酸伊马替尼和 2006 年上市的舒尼替

尼、达沙替尼等[13-14]。 
酪氨酸激酶受体抑制剂伊马替尼是开发类型Ⅰ

的代表性药物，于 2001 年 12 月 20 日被批准作为慢

性骨髓性白血病的一线用药，随后又在美国、欧盟、

日本被批准用于肥大细胞增生病、嗜伊红细胞增多

症、慢性嗜酸细胞性白血病、骨髓异常增生综合症、

隆凸性皮肤纤维肉瘤、转移性胃肠道间质瘤等多种

罕见病适应症。 
日本武田公司的硼替佐米于2013年5月获批用

于治疗多发性骨髓瘤，目前已在包括中国在内的 83
个国家上市，在 2012 年的全球销售额已经突破 20
亿美元。目前本品用于治疗滤泡型非霍奇金淋巴瘤

也处于注册前状态，治疗套细胞瘤已处于Ⅲ期临床，

用于进展期结直肠癌、非小细胞肺癌、前列腺癌、

胰腺癌、卵巢癌等多种实体瘤处于Ⅰ、Ⅱ期临床试

验中。由于硼替佐米对多种肿瘤，尤其是血液肿瘤

中的多发性骨髓瘤、套细胞型淋巴瘤及其他 B 细胞
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日本 
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类型淋巴瘤（弥漫大 B 细胞型、滤泡细胞型、小淋

巴细胞型/慢性淋巴细胞白血病、边缘区淋巴瘤）、

霍奇金淋巴瘤有较强的抗肿瘤活性，因而它的临床

应用前景将非常广泛。 
培美曲塞在 2004 年刚刚获得批准时主要针对

间皮瘤的治疗，在 2008 年该药又被批准应用于非小

细胞肺癌，使得它的市场得到极大拓展。随后，培

美曲塞的销售额持续增长，2012 年达到 25 亿美元。

Eli Lilly 公司一直在尝试使用培美曲塞结合其他癌

症疗法治疗各种癌症。2009 年，该药又获 FDA 批

准用于某些肺癌的维持治疗。 
近年来，随着各种肿瘤发病率不断增加、病因

逐渐被揭示以及产品适应症的扩充，企业站在投资

回报的角度考虑选择癌症作为罕见病研发策略也是

一种非常合理和明智的策略[15]。这些治疗癌症的孤

儿药，由于具有治疗多种癌症的潜力，因而有很多

都具有良好的市场前景。 
2.2.2  开发类型Ⅱ  此类型的孤儿药是指最初以罕

见病用药批准上市，上市后并未继续扩大适应症。

此类药物以治疗遗传性疾病和难治性疾病为特点，

比较多的是感染性、代谢性、中枢神经系统疾病等。

感染性疾病中主要以 HIV 相关药物为主。代谢性疾

病中粘多糖病、戈谢病、Fabry 病等遗传性代谢疾

病用药占据主要地位。中枢神经系统用药主要有多

发性硬化症、儿童癫痫等治疗药物。 
开发类型Ⅱ所含治疗遗传性缺陷疾病药物较

多，根据对 FDA 已经批准的孤儿药分析可以发现，

目前对于大多数极罕见的遗传性缺陷疾病多采用酶

替代疗法，药物以生物制剂为主，通常价格也非常

昂贵。如治疗法布瑞病、戈谢病、粘多糖贮积病等

疾病的药物大多都是蛋白制剂。 
属于开发类型Ⅱ的大型制剂有治疗多发性骨髓

瘤的药物醋酸格拉替雷和干扰素 β1a，2012 年销售

额分别为 39.96、29.13 亿美元。另外还有治疗阵发

性睡眠性血红蛋白尿症（PNH，一种罕见的血液疾

病）的药物依库珠单抗（eculizumab，Soliris），2012
年销售额达到 11.34 亿美元。该产品被称作全球最

贵的药物，因为患者的治疗费用高达 40 万美元/年，

而且患者需要终生用药[16]。 
治疗戈谢病最有效的药物治疗是酶替代治疗，

FDA 目前共批准了 5 个品种，均用于Ⅰ型戈谢病治

疗。其中有 2 个品种属于 Celgene 公司，即阿糖苷

酶（alglucerase，Ceredase）和伊米苷酶（imiglucerase，

Cerezyme）。伊米苷酶是一种基因重组的阿糖苷酶

制剂，2012 年全球 7 大药品市场伊米苷酶的销售额

为 8.14 亿美元。本品改善贫血、血小板减少症、恶

病质和缩小肝和脾肿大的程度与阿糖苷酶相类似，

适用于 I型戈谢病。α-维拉苷酶注射剂（velaglucerase 
alfa，Vpriv）是美国 Shire 公司开发的一种水解性溶

酶体特异性葡萄糖脑苷脂酶，于 2010 年 2 月 26 日

获美国 FDA 批准上市，用于儿童和成人的Ⅰ型戈

谢病的长期酶替代治疗[17]。辉瑞与 Protalix 公司的

他利苷酶 α（taliglucerase alfa，Elelyso）于 2012 年

获 FDA 批准。他利苷酶 α 是一种植物细胞表达的

葡糖脑苷酯酶，为 FDA 批准的首个以植物细胞为

基础的酶替代疗法。2003 年获批的美格鲁特

（miglustat，Zavesca）是治疗戈谢病的首例小分子药

物，用于无法以酶替代治疗的成年患者。国内目前

只进口了一种用于治疗戈谢病的药物，即健赞公司

的伊米苷酶注射剂。 
2.2.3  开发类型Ⅲ  开发类型Ⅲ最初以非罕见病

药获得批准，上市后又获得了罕见病指定批准或增

加了新的罕见病适应症。受到各国对罕见病不同定

义的影响，或是在罕见病制度实施的先后原因，一

些最初以非罕见病药物上市的品种后来又在其他国

家或地区被批准为罕见病用药。如抗 HIV 药物在美

国批准上市后，又在日本被批准为孤儿药。 
烷化剂盐酸苯达莫司汀最早于 1971 年在德国

获批用于治疗浆细胞瘤、非霍奇金淋巴瘤、多发性

骨髓瘤等，但并不是作为孤儿药上市。FDA 于 2008
年 3 月 21 日批准 Cephalon 公司的盐酸苯达莫司汀

作为孤儿药用于慢性淋巴细胞性白血病（CLL）。
2013 年 11 月 27 日 FDA 批准苯达莫司汀用于治疗

无痛性 B-细胞非霍奇金淋巴瘤适应症。由于孤儿药

的资格，苯达莫司汀的专营权可以持续到 2015 年

10 月，再加上这款药物作为儿科药物又享有 6 个月

专营权，保护期可持续到 2016 年 4 月。 
另外，制药企业在进行新药研发的同时也开始

对一些老药进行新的探索，希望能够发现不一样的

性质和作用，因此一些用于治疗常见病的药物也有

可能用于罕见病。这些产品的临床安全性已经确定，

研发过程也可以免除已经有的毒理学和药动学评

价，因此可以大大缩短开发的时间和研发成本等。 
诺华公司的药物依维莫司于 2003 年 10 月获

FDA 批准用于治疗器官移植排异，之后又在 2010—
2012 年被批准用于多种罕见病的治疗，如室管膜下
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巨细胞星形细胞瘤伴随结节性硬化症，进行性神经

内分泌瘤及肾血管肌脂瘤和结节性硬化症。类似情

况的还有抗生素类药物妥布霉素，最早于 1997 年获

批，在 2013 年又获得 FDA 批准，用于治疗罕见病

囊性纤维化。 
另外一个典型的例子是沙利度胺。沙利度胺是

一种谷氨酸衍生物，最初作为镇静剂用于治疗早期

妊娠反应，1961 年因强烈的致畸作用而退出市场。

1998 年 7 月，沙利度胺又作为罕见病治疗药物获

批用于麻风结节性红斑。随后的研究发现，沙利度

胺具有抗血管新生、免疫调节及调节细胞因子分泌

作用，可直接作用于骨髓细胞和基质细胞[15]。沙

利度胺于 2006 年 5 月获 FDA 批准用于治疗多发性

骨髓瘤。 
2.3  治疗领域及适应症 

建立孤儿药项目的最初动机是针对极其罕见的

基因疾病，但目前来说，FDA 对于孤儿药的定义已

经超出了治疗某种特定疾病的药物范围[18]。孤儿药

也并非都是治疗一些闻所未闻的罕见病，有相当一

部分孤儿药是用于治疗常见病中的一些罕见的亚

型，尤其是针对一些细分后出现的罕见癌症和肿瘤。

只要药物能有效治疗一小群常见病患者，就可以被

指定为孤儿药。 
2.3.1  FDA 批准孤儿药的治疗领域及适应症  在
2006—2012 年，FDA 批准肿瘤适应症罕见病药物

数量占了总罕见病药物数量的 33%。2013 年有相当

比例的孤儿药同时也是癌症药物（6 个癌症药物）。

对 FDA 已经批准的孤儿药治疗领域进行分析，发

现遗传疾病和恶性肿瘤是两大主要的治疗领域，其

他依次为先天性代谢缺陷、神经系统疾病、血液和

免疫疾病以及风湿病等疾病领域[10]，见表 4。 
对具体的适应症进行分析发现，FDA 批准的药

物较多的适应症基本上也是以恶性肿瘤为主，如急/
慢性淋巴细胞性白血病（18 个）、急/慢性髓性白血

病（11 个）、多发性骨髓瘤（7 个）、黑色素瘤（7
个）、非霍奇金淋巴瘤（6 个）等。另外，治疗各种

生长激素缺乏的激素替代药物占据了很大的份额

（13 个），而肺动脉高压（12 个）、血友病（9 个）、

多发性硬化症（7 个）、戈谢病（5 个）、囊性纤维化

（4 个）等罕见疾病也是关注的热点。 
另外，根据美国药品研究和制造商协会

（PhRMA）2013 年发布的数据统计[19]，目前共有 452
个处于临床试验阶段及注册状态的罕见病药物，这 

表 4  FDA 批准孤儿药的治疗领域 
Table 4  Therapeutic area of orphan drugs approved by FDA 

治疗领域 孤儿药数量/个 

遗传疾病 68 

血液系统癌症 59 

肿瘤 56 

自身免疫系统疾病 33 

感染性疾病 32 

神经系统疾病 31 

呼吸系统疾病 24 

生长障碍 22 

消化系统疾病 14 

血液系统疾病 13 

代谢疾病 11 

眼科疾病 11 

中毒 11 

皮肤癌 10 

心血管疾病 8 

器官移植 7 

皮肤疾病 2 

其他 33 
 

个数字一直稳步增长，从 1989 年首次报道的 133
种，增长到 1991 年的 176 种，再到 2007 年的 303
种。其中 1/3 以上的在研药物用于治疗罕见肿瘤，

包括癌症罕见病药物 105 个，血癌药物 65 个，皮肤

癌药物 15 个，以及癌症相关疾病药物 10 个。其他

比较集中的研究领域包括遗传疾病（85 个）、神经

系统疾病（32 个）、感染性疾病（28 个）以及自身 
免疫系统疾病（18 个）。 
2.3.2  欧盟指定的孤儿药排名前 10 的适应症  欧
盟所给出的孤儿药资格认定中有 18.5%针对极其罕

见病；急性髓性白血病在欧盟是获得最多孤儿药资

格认定的罕见病。其他指定药品数量较多的适应症

有非霍奇金淋巴瘤、恶性胶质瘤、胰腺癌、囊性纤

维化、卵巢癌、多发性骨髓瘤等[7]，见表 5。 
3  发展现状 

我国是拥有 13 亿人口的大国，按 WHO 定义的

罕见病发生率，我国罕见病患者已超过千万，存在

巨大的市场需求。但是由于目前国内缺乏针对罕见

病药物研发生产相应的补偿和激励机制，以及国外

的生产和研发企业无法在中国找到足够的市场，绝

大多数孤儿药都存在短缺现象。 
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表 5  欧盟指定的孤儿药排名前 10 的适应症 
Table 5  Indications of top 10 orphan drugs approved by EU 

适应症 孤儿药数量/个 

急性髓性白血病 45 

非霍奇金淋巴瘤 38 

神经胶质瘤 37 

胰腺癌 35 

囊性纤维化 35 

卵巢癌 28 

多发性骨髓瘤 27 

肾细胞癌 27 

肝癌 21 

慢性淋巴细胞性白血病 20 

 

近年来，随着研究的深入，我国对罕见病的重

视程度也在逐渐提高。罕见病患者的生存现状已开

始引起我国社会各界的关注，已有多项“两会”提

案呼吁建立国家罕见病医疗保障制度。2009 年我国

食品药品监督管理局颁布的《新药注册特殊审批管

理规定》及 2013 年发布的《国家食品药品监督管理

局关于深化药品审评审批改革进一步鼓励药物创新

的意见》中，都规定对罕见病新药的注册申请实行

特殊审批，优先办理，体现了我国政策正在逐渐向

国际接轨[20-21]。另外，各种针对罕见病药物的专家

研讨会的举办、罕见疾病防治协会的成立以及与国

外大型制药企业的罕见病领域研究合作的建立都在

不同程度上促进了社会各界对罕见病的关注。 
虽然我国目前还没有针对孤儿药的法律法规实

施，但并不是说完全没有国内企业涉足该领域。事

实上一些罕见病适应症的药物已经有国内企业在生

产。目前获得 FDA 上市批准的 206 个小分子药物

中，我国进口的产品共有 61 个，国内公司生产的产

品共有 84 个，另外还有 40 个无进口和国产的品种

也已经有国内企业申报。这些药物主要是针对各类

恶性肿瘤，生产和研发较集中的罕见病适应症包括

肺动脉高压、多发性骨髓瘤、Lennox-Gastaut 综合

征、急/慢性淋巴细胞性白血病、急/慢性髓性白血

病、多发性硬化症、骨肉瘤等。如治疗肺动脉高压

的安立生坦、他达拉非，治疗多发性骨髓瘤的来那

度胺、沙利度胺、硼替佐米，治疗白血病的达沙替

尼、伊马替尼等药物均已有多家企业生产和申报。

这些数据表明我国的制药企业也已经开始寻找新的

研发着力点，逐渐开拓孤儿药市场，未来也将会有

越来越多的企业关注罕见病和孤儿药。 
4  结语 

孤儿药的研发在欧美，尤其是美国近年来的快

速发展是有多种原因的，其中很重要的一点是相关

法规的制定、实施，在政策上对孤儿药的研发进行

鼓励和引导，在经济上也有补偿机制。因此，孤儿

药的生产和开发颇受重视，大型制药公司也已经开

始越来越多地进入孤儿药领域。 
与发达国家相比，我国有关罕见病种类及发病

率的数据统计、对疾病发病机制的研究以及孤儿药

的开发均处于落后状态。所以在未来发展中，希望

我国能够首先科学的界定罕见病和孤儿药，尽快制

定《罕见疾病防治法》，建立孤儿药独占制度，效仿

国外法规授权孤儿药拥有者附加的市场垄断权、新

药定价、税收优惠政策等，打通市场机制；改变孤

儿药引进政策，变被动为主动，确保患者可以在国

内得到及时救治；同时将罕见病纳入医疗保障体系，

使得孤儿药进入医保药品目录，切实减轻罕见病患

者的负担[22]。 
而对于我国的制药企业来讲，罕见病药物的研

发是一种挑战，但同时也是一种机遇。一方面，对

罕见疾病的关注是制药企业主动承担社会责任的体

现，能够给我国的罕见病患者带来希望和福音。另

一方面，相对于常见病多发病，罕见病药物研发的

企业较少，市场还存在着巨大的潜力，一旦有了国

家的政策支持，将会有很好的发展前景。希望将来

在政府和企业的共同努力下，尽快找到适合我国罕

见病药物发展的道路，为罕见病患者早日带来福音，

让孤儿药不再孤单。 
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