
2 月 16 日是周四，李敬扬早早就将一天的工作

安排妥当。根据惯例，当天中午 12 点她将和院里几

十位副主任医师以上的专家教授共同在多媒体教

室开展例行学习——连线协和。每周四中午的 12点

至 1点半，是该院疑难罕见病诊疗中心“跟跑协和”

的固定时间，尽管有些医生当天会有坐诊、手术等

各类事务，但大家依然不愿错过在家门口领略协和

风采的机会。作为中国罕见病诊疗协作网成员单

位，该院与北京协和医院已实现互通，协和医院每

周一次的罕见病 MDT会诊为该院开放了同步直播，

从 2020年 10月至今，这一常态化学习已持续了 2年

多。

“患者到处找医生，医生到处找患者，这种双向

寻找是罕见病诊疗中的难点之一。”李敬扬表示，目

前全球已知的罕见病超过 7000 种，诊断难度大，容

易误诊漏诊，属于真正的“看病难”群体，对患者及

其家庭影响巨大。

多年的临床工作经验让李敬扬明白，加强临床

医生尤其是基层医生的罕见病知识储备，提升他们

对罕见病的早期识别能力，对罕见病的早发现、早

诊断非常有利。为此，该院不仅每月开展大内科疑

难病例讨论会，将大内科疑难病例讨论会优秀病例

整理成册，定期邀请国内顶级专家开展罕见病专题

讲座，还以湘赣边罕见病诊疗中心的名义，牵头组

织开展谈“病”论“策”罕见病综合诊疗能力提升培

训班，用团队形式，以一个主题从诊、治、管、康等多

方面进行面向全国的线上讲座。“内行看门道。这种

面向全国的公开讲座，如果水平不够，会惹人笑话，

所以也是倒逼医生加强学习，同时对病例进行优中

选优。”李敬扬说。

身为区域医疗中心，市中心医院深知罕见病患

者的诊疗需要“向上借力”，也需要“向下发力”。为

此，该院以罕见病诊治中心为沟通纽带，上联罕见

病国家中心、省级湘雅中心，建设区域罕见病实验

室，下接各县级医疗机构，建立县级紧密型医联体

和疑难罕见病协作网，提高各级医疗单位对罕见病

的认知及诊治水平，逐步规范并提高地区各类疑难

罕见疾病的诊疗技术及疾病管理水平。

开展各类培训、学习，是在软实力上提升实力，

而购买先进设备，则是在硬件是加强配备。目前，该

院引进了二代测序仪，对于产前诊断时减少因遗传

基因导致的罕见病发生率、确诊已知的罕见病、开

展特殊感染的病原体测序等，均有较强作用。“设备

的投用，有助于我们加强力量做好罕见病的遗传咨

询，同时也可以提升罕见病患者的快速确诊、筛查

能力。”李敬扬说。

今年 1月，国家医保局正式公布国家医保药品

目录调整情况和新版目录，有 7种罕见病用药新增

进入 2022 国家医保目录，涉及多发性硬化、肺动脉

高压、遗传性血管性水肿、肌萎缩侧索硬化、脊髓性

肌萎缩症和视神经脊髓炎谱系疾病。新版目录将于

3月 1日落地实施。目前，我国医保目录包含 52种罕

见病用药，覆盖 27种罕见病。“以渐冻症为例，以前

每月花费要 60 万元，现在降到了 3 万元，医保还可

以再报销 70%，患者的压力大大减轻了。”李敬扬坦

言，由于种种原因，罕见病患者的用药开销依然不

低，不少患者因为顾忌费用而选择放弃治疗，让其

十分痛心，“期待有更多治疗罕见病的药物纳入医

保，为更多罕见病患者减轻经济负担。”

“让老百姓花小钱，看大病，治好病，是我们身

为区域医疗龙头的责任与担当。”市中心医院副院

长、湘赣边区罕见病诊治中心主任陈迅表示，将发

挥区位优势、聚力区域合作，力争通过 3年时间，将

该院建设成为集医疗、教学、科研、预防和人才培养

为一体的区域性疑难罕见疾病的诊疗中心，以及周

边地区疑难罕见病患者辗转求医的最后一站。
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为少数派呐喊，株洲市中心医院疑难罕见病诊疗中心

让罕见病患者病有可医
赖杰琦 黄红斌 宋玺

国家级罕见病权威医学
组织拟成立，第二批罕见
病目录将更新

日前，国家卫健委发布了一份针对《关于

加大对罕见病诊治投入力度的建议》的答复。

其中提到，国家卫健委将按照罕见病目录制

订工作程序，适时调整更新第二批罕见病目

录。此外，中华医学会拟成立首个国家级罕见

病权威医学组织，即中华医学会罕见病分会。

早在 2018 年 5 月，国家卫健委就联合科

技部、工业和信息化部、国家药监局等五部门

发布我国《第一批罕见病目录》，目录包括 121

种罕见病，为各部门制定罕见病相关政策提

供了重要依据。次年，国家卫健委又制定印发

《罕见病诊疗指南》，对纳入罕见病管理的 121

种疾病逐一明确诊疗指南，并依托行业组织

开展医务人员培训。同时，依托全国罕见病诊

疗协作网办公室，在协作网医院间开展医师

培训，提高医生对罕见病诊断和治疗的能力。

接下来，国家卫健委将按照罕见病目录

制订工作程序，依托罕见病诊疗与保障专家

委员会和罕见病诊疗协作网，适时调整更新

罕见病目录指南，开展罕见病诊疗培训，提高

我国罕见病诊疗水平。

目前，有部分省市在地方医学会下成立

了罕见病专业相关的专家委员会、学会或学

组。中华医学会也正在积极筹备，拟成立中华

医学会罕见病分会，发挥国家级权威学术组

织的作用。 （汪宗）

李敬扬，主任医师，中南大学兼

职教授、硕士研究生导师。中国医师

协会风湿免疫专业分会委员、中华医

学会湖南省风湿免疫分会副主任委

员、中国中西医结合风湿免疫学会委

员、湖南省风湿专业医疗成果鉴定专

家库成员、湖南省“121”工程人才、株

洲市“135”工程领军人才、学科带头

人、英国格拉斯哥大学医学院、香港

中文大学威尔士亲王医院访问学者。

获得省、市级科技进步奖 4 项，以第一

或通讯作者发表专业论文 80 余篇，其

中 SCI 论文 20 余篇，作为主编、副主

编编写专业书 5 部，目前有湖南省自

然科学基金 1项。

从事内科临床工作 37 年，对内科

疑难杂症特别是风湿免疫性疾病的

诊治有丰富的临床经验。确诊了数十

例长期误诊的疑难病例，建立并完善

本地区专科病人门诊随诊制度，诊治

了专科病人数万余人次，为省内及株

洲地区风湿病学的发展及专科人才

的培养作出了大量卓有成效的工作。

【核心提示】
阵发性睡眠性血红蛋

白尿症（PNH）、脊髓性肌

萎缩症（SMA）、血友病、

多 发 性 硬 化 症、戈 谢 病

……这些普通人读起来都

颇为拗口的疾病名字，却

是中国 2000 万罕见病患

者心中挥之不去的梦魇。

罕见病，又称“孤儿病”，是

与常见病相对应的、众多

患病率极低疾病的统称，

根据世界卫生组织定义，

罕见病的患病人数占总人

口数仅为 0.65‰到 1‰。

由于缺乏认知，罕见病常

常被误诊漏诊，患者和家

属常年奔波于各家医院之

间，舟车劳顿，身心都承受

着巨大煎熬。

作为区域医疗龙头，

株 洲 市 中 心 医 院 早 在

2013 年就开始关注罕见

病和疑难杂症，而学科建

设更进一步引领了医院的

高质量发展。此后的 2020

年，该院正式成立疑难罕

见病诊疗中心，让本地的

疑难罕见病患者实现“有

病可医”。2022年，湘赣边

区域罕见病诊治中心也落

户该院，为更多罕见病患

者解决了诊疗需求。本期

《健康周刊》，我们以即将

到来的国际罕见病日为切

入点，关注这个应该被更

多人看见的群体。

疑难罕见病多学科门诊已运行
专科罕见病专病门诊在完善

武侠小说中，有些武林高手能学会金钟罩、铁

布衫之类的功夫，使得自己刀枪不入，十分厉害。然

而现实生活中的人如果也刀枪不入，却并非好事。

“我是幸运的，在市中心医院找到了自己的真正病

因，不用再整日担心是不是得了绝症，只需对症治

疗就行。”赵女士说。

三年前，赵女士突发疾病，虽然病程进展不算

快，但肢体活动仍然逐渐受限且并发多系统损害，

自理能力也在下降。为此，赵女士和家人辗转奔波

于各地医院，但始终没有查出真正病因，耗费不菲，

身心俱疲。不久前，赵女士慕名来到市中心医院，而

她奇特的外表，很快吸引了大家的关注——全身皮

肤紧张硬化，色素沉着皱纹消失，表面像打了蜡一

样光滑，鼻尖似鹰嘴，嘴皮菲薄，整个面孔的表情都

刻板僵硬，除此之外还伴有明显的胸闷气促。

护士准备给她输液时，发现其全身皮肤硬如皮

革，无法插针。协助卧床、摆放体位、氧气吸入等一

整套流程下来，赵女士“刀枪不入”的皮肤让护士犯

了愁，静脉该用的药物及采集血液标本都无法进

行。最终，经过紧急会诊，决定予以留置 PICC 管，这

才解决了护理人员的燃眉之急。

究竟是什么原因让赵女士变成如今这番模样？

经过主任医师、市中心医院大内科主任、湘赣边区

罕见病诊治中心执行主任李敬扬教授等多名专家

会诊，她最终被确诊为“系统性硬化症”，即俗称的

“硬皮病”，是罕见病的一种，国内发病率约为十万

分之一，位列国家《第一批罕见病目录》。患者患上

硬皮病后，皮肤会增厚变硬，失去原有的弹性，形成

“面具脸”，并可累及内脏器官的结缔组织，可发生

于任何年龄，轻者毁容致残，重者威胁生命。

这并非李敬扬接诊的首例罕见病。从事内科临

床工作三十多年来，她遇到过红斑狼疮、lgG4 相关

性疾病等各类罕见病，其负责的疑难罕见病诊疗中

心仅 2021 年就收治了 42 种罕见病，患者数量达到

1158 例。一路走来，罕见病患者的求医之路有多困

难，她比其他医生更为清楚，为此，其一直在为罕见

病的诊疗奔走呼吁。

“罕见病患者数量相对较少，求医之路十分艰

辛，作为医生，我们对这些患者的关爱要多一些、再

多一些。”李敬扬说。如今，该院疑难罕见病诊疗中心

以生殖医学中心、神经内科、血液科、风湿免疫科、儿

童保健科等优势学科为依托，重点突破新生儿出生

缺陷及遗传性罕见病筛查、不明原因发热的罕见病

原体检测和风湿免疫相关性疑难病筛查，“做到罕见

病早干预、早诊断、早治疗，让罕见病患者有病能医、

有药可治。”李敬扬介绍，目前，市中心医院已经开展

了疑难罕见病多学科门诊，血友病专病门诊也已设

立，其他专科罕见病专病门诊正在逐步完善中。

多种培训不间断
提升基层医生罕见病知识储备
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2020 年 12月，市中心医院成立疑难罕见病诊疗中心。

罕见病患者生物样本库。
2021 年，株洲市中心医院共收治 42种罕见病，共计 1158 例患者。
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