
市中心医院关注和治疗
罕见病、疑难病，并非一蹴
而就。

2013年，市中心医院搬
至河西之时，就开始关注罕
见病和疑难杂症，2017 年，
市中心医院风湿免疫科加入
了北京协和医院牵头的国家
重点研发计划罕见病临床队
列研究项目，并在李敬扬的
带领下定期开展了疑难病例
讨论会。

2019 年 10 月 ， 市 中 心
医院成为中国罕见病诊疗协
作网成员单位，开始进行罕
见病病例登记。2020 年 10
月开始，在李敬扬教授的奔
走协调下，北京协和医院每
周一次的罕见病 MDT会诊为
市中心医院开放了同步直
播，目前已有上千人次的医
务人员观看。每期，为了学
习更有针对性，李敬扬都会
提前通知相关科室参加学
习。“医学，不是头痛医头
脚痛医脚的思维。人体非常
复杂，患者不可能按照医学
书本那样生病，而且临床水
平日益提升，我们的临床科
室也要有另一种更加全面、
综合的思维来武装自己，这
才能服务更多真正需要我们
的病人。”李敬扬说。

2020年 12月 5日，株洲
市中心医院疑难罕见病诊疗
中心正式挂牌成立，神经内
科、内分泌科、骨科、儿

科、心血管科、影像科等等
该院各科的主任医师、副主
任医师，均加入了这个中
心，该院的中坚骨干将围绕
疑难罕见病的诊治开展多学
科合作，切实提升为株洲人
民健康服务的能力。

2021年 4月 24日，全国
罕见病诊疗协作网医师培训
及工作会召开，会上公示的
罕见病病例登记情况中，株
洲市中心医院在西南六省的
医院排名位于第 30 名，在
湖南省罕见病病例登记排名
中该院排名第五，排名第一
至第四的分别是中南大学湘
雅医院、中南大学湘雅二医
院、中南大学湘雅三医院和
湖南省儿童医院。

国家卫健委主任马晓伟
曾针对疑难罕见病诊治做出
重要批示，要求整合罕见病
防治资源，调动各方面积极
性，集中产学研优势，提高
罕见病治疗水平。“我们看
到了病人的呼唤，扎实落实
国家的要求，希望通过成立
疑难罕见病诊治中心，深入
开展多学科合作，整合中心
医院优质医疗资源，牵手北
京协和医院，不断提升中心
医院医疗水平，满足广大人
民群众的就医需求，把株
洲市中心医院打造成周边
地区疑难罕见病患者辗转
求医的最后一站。”李敬扬
说。
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让罕见病被看见
市中心医院成立疑难罕见病诊治中心，打造株洲患者辗转求医最后一站

朱洁 宋玺

5月 13 日，又一个周四
中午 12点，在市中心医院大
内科主任、风湿免疫科主任
李敬扬的召集下，该院几十
位副主任医师以上的专家教
授汇聚多媒体教室，连线协
和。这是市中心医院疑难罕
见病诊治中心“跟跑协和”的
固定时间，每周四中午 12点
到下午 1 点半，加盟该中心
的医院中坚力量，将在线分
享协和医院罕见病中心已诊
断且正在住院治疗的典型病
例。“这是非常有效的方式，
我们希望通过这样的学习，
让我院临床各科室的专家，
在日常诊断中，建立罕见病
思维，及时、准确识别罕见
病，为在日夜煎熬中等待的
株洲罕见病患者寻找答案，
最终为我们市中心医院在罕
见病诊治上实现‘并跑协和’
打下坚实基础……”李敬扬
介绍。

今年开展第二批
罕见病目录遴选工作

上个月，在国家卫生健康委召开的委例行
新闻发布会上，全国罕见病诊疗协作网办公室
副主任、中国罕见病联盟执行理事长李林康表
示，今年将适时开展第二批罕见病目录遴选工
作。

他介绍，截至目前，国家卫健委罕见病诊
疗与保障专家委员会办公室已经收到了将近
200份申请。我国将进行材料审评、专家论证和
公示等，按照既定的遴选程序公布有关信息。

资料显示，2015 年，国家卫健委会同相关
部门发布第一批罕见病目录，纳入了 121种罕
见病，并对目录内的所有病种逐一制定诊疗指
南，建立起覆盖全国 324家医院的罕见病诊疗
协作网，进行相对的集中诊疗和双向转诊，积
极组织广泛的医务人员培训，不断提高罕见病
的诊疗水平，建立罕见病病例登记制度，目前
已经登记 46.8万例的罕见病病例。

目前，这一信息亦被国内一些钻研罕见病
领域的药企关注。因为罕见病药物针对的患者
人数有限，企业的利润很有限，从经济角度，研
发这种被叫做“孤儿药”的罕见病药物是件不
划算的事情。另外，由于患者人数有限，罕见病
的药物往往并没有条件进行符合正常药物要
求的大规模临床试验。

以欧美等国为例，出于人道主义考虑，各
国都鼓励孤儿药的研发，目前，美国 FDA 已认
证了 6000 种罕见病，欧洲药品局（EMA）认定
了 8000种罕见病，但还有大部分的罕见病症，
仍然没有相应的药物。这需要医生及科研人员
不断努力。 （汪综）

健康科普作为 IgG4 相关性疾病患者，陈先生这几年病情
控制良好。“我很幸运，找到了病因，按规律服药就
行。”

2013 年，陈先生突发尿毒症。影像科检查显示，
其肾脏、输尿管长附有东西，怀疑为肾癌。“本来是准
备进行手术切除‘肿瘤’的，但我人都躺在手术台上
了，又突发高烧。”手术不得以推迟，医院决定对陈先
生进行一次多学科会诊。

李敬扬教授参加了这次会诊。作为风湿免疫科
专家，她习惯从人的整体免疫系统去分析、诊断病
情，由于当时科室也诊断了不少红斑狼疮、硬皮症等
罕见疾病，李敬扬在罕见病领域有一定的研究。她关
注到，病人尿毒症来势凶猛，而此前并非有相关的慢
性病，另一方面，看完病人的影像片子后，她高度怀
疑病人并非肾脏、输尿管疾病，“有没有可能是 IgG4
相关性疾病患者？”

当时，几乎对所有医生来说，IgG4相关性疾病是
一个极其陌生的名称。不久前，它刚刚被日本医学界
报道。日本医学界认为，这是一种慢性、进行性炎症
伴纤维化的疾病，可累及多个脏器。患者血清 IgG4水
平常升高，受累组织或器官中有 IgG4阳性浆细胞浸
润，病变部位出现硬化或纤维化，以及阻塞性静脉
炎。由于易于形成肿块性病变，常被误诊为恶性肿
瘤。

感谢这次会诊，感谢这种怀疑。经抽血化验，陈
先生血清中 IgG4水平非常之高，他被市中心医院确
诊为株洲首例 IgG4 相关性疾病病例。2018 年 5 月 11
日，该疾病被列入国家卫生健康委员会等 5部门联合
制定的《第一批罕见病目录》；2021年 5月，该院已诊
断了 30多例 IgG4相关性疾病患者。

确诊之后，陈先生的治疗方案更正为输尿管放
入支架短时恢复排尿，服药控制 IgG4 分泌，待 IgG4
相关性疾病得到控制后，拆除支架。

陈先生如果没有被识别最终结果会怎样？他真
的是株洲第一例这种罕见病患者吗？李敬扬思考着
这些问题，她决心要让更多罕见病被看见，帮助那些
在日夜煎熬中等待、迷茫的患者寻找答案。

罕见病又称“孤儿病”，虽是众多患病率极低疾
病的统称，但实际上它在我国“并不罕见”。

根据世界卫生组织定义，罕见病是患病人数占
总人口的 0.65‰到 1‰的疾病。目前，世界上已经确
认的罕见病超过 7000 种，而且在以每年 250 种至
280种的速度递增。

中国人口基数庞大，所以，罕见病患者人数也是
一个不小的数字，已登记的患者超过 2000万人。“根
据我国的《第一批罕见病目录》，罕见病有 121种，人
们相对比较熟悉的有血友病、白化病、渐冻症、红斑
狼疮等等。”李敬扬介绍，这些疾病中，大约有 80%的
疾病与遗传相关，而 5%的病种是可以得到有效控制
的。早诊断早识别早治疗，才能改变病人的命运。

可是一直以来，罕见病患者都面临着诊断难、治
疗难、用药难的局面。患者和家属奔波于一家又一家
医院，舟车劳顿，在日夜煎熬中寻找答案，承受着疾
病、心理和经济多重负担。

“要解决这些患者的困难，县级医院、二级医院
没有这个能力，作为区域的三级甲等医院，就要站在
整个区域患者的角度考虑这个事，来解决这个难题，
也就是我们成立疑难罕见病诊治中心的原因。”李敬
扬表示。

目前，在我国医保目录内包含罕见病用药有 50
多种。2018 年 5 月，国家卫生健康委公布了 121 种第
一批罕见病名单。2019年 2月，国家卫健委宣布建立
全国罕见病诊疗协作网；2019 年 3 月 1日起，我国对
21 个罕见病药品和 4 个原料药给予增值税优惠。而
这两年，医保目录内共准入了 16个品种，共覆盖了 9
个罕见病适应症，包括亨廷顿舞蹈症、多发性硬化、
特发性肺纤维化等在内的罕见病治疗药品已纳入医
保目录，一批株洲患者也因此获得救治。

笔者留意到，除罕见病外，市中心医院也将疑难
症列为该中心之中。对此李敬扬的解释是，疑难病并
不一定是罕见病，很可能是常见病的少见和罕见表
现。“它也许就是一个很常见的病，但是戴着一个让
人疑惑的面具。这就需要我们的医务人员用罕见病
的思维，发现它、识别它。”

罕
见
病
不
罕
见
，罕
见
的
是
看
见
它
的
医
生

8
0
%

与
遗
传
相
关
，5 %

的
病
种
可
有
效
控
制

罕
见
病
病
例
登
记
全
省
排
第
五

市
中
心
医
院
罕
见
病
疑
难
病
中
心
挂
牌
。

李
敬
扬
为
罕
见
病
患
者
检
查
、治
疗
。

市 中 心 医 院
是 全 国 罕 见 病 治
疗协作网络医院。

选择一批中坚
力 量 ，每 周 跟 班 协
和学习。

湖南省罕
见病协作网启
动 会 上 ，株 洲
市中心医院被
授予全国罕见
病协作网成员
单位。


