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罕见疾病简称“罕见病”，又称“孤儿病”、“罕见遗传病”，

其特点为发病率低、大部分遗传相关、严重影响生活质量、生
命预期较短。药物治疗是应对罕见病的常用手段。20世纪70

年代后期，罕见病药物治疗手段的研究有所突破，但是制药公
司出于利益考虑无意开发，因此用于治疗、诊断、预防罕见疾
病或指征的药物、疫苗、诊断试剂等产品渐渐被遗弃，并得名
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摘 要 目的：为我国应对孤儿药问题的政策制订提供建议。方法：应用文献研究法分析美国《孤儿药法案》的主要内容、建立和

修订背景和动因，并提出对我国的启示。结果：《孤儿药法案》界定了罕见病及孤儿药，对罕见病的界定融入经济与社会因素，其颁

布与修订涉及众多利益相关方，包括联邦政府、企业、患者，民众和媒体发挥重大推动作用；法案既丰富了孤儿药市场，又造成部分

药品的高价问题。结论：我国可以采用美国关于罕见病的界定策略，但须积极控制孤儿药高价问题。
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ABSTRACT OBJECTIVE：To make a suggestion for the development of orphan drug policy in China. METHODS：Literature

study was used to analyze the main content，enactment，adjustment background and motivation of Orphan Drug Act in American；

some enlightenment was put forward for our country. RESULTS：In Orphan Drug Act，social and economic elements were taken in-

to consideration in the definition of rare disease and orphan drug. The above procedure involved several stakeholders，such as feder-

al government，enterprise and patient. The public and media played an important role. The act enriched related market，however，

with unsuitable high price in part of drugs. CONCLUSIONS：American strategy on the definition of rare disease can be adopted in

China，and the problem of high priced drug must be controlled.
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其他自变量不变的情况下，自变量X6为因变量Y贡献63.21％，

说明药品消费者去药店的最终目的就是希望能购得所需的药

品，药品品种的多少，会直接影响消费者满意度。研究还发

现，自变量X1为因变量Y贡献 34.48％，说明随着工作、生活节

奏加快，药品消费者通常会在离居住地近的药店购药，加上现

在普遍存在的城市交通问题，药店的远近也会直接影响消费

者满意度。最后，自变量X7是3个自变量中影响因变量Y最小

的，贡献率为 5.357％，这是因为一方面药店的开设是要经过

《药品经营质量管理规范》等各种认证，有一定规范，受工商、

食品药品监督管理局等各方面监管，很少发现售假药现象；另

一方面消费者到药店买的大多是质量没有多大区别的常用药

品。所以消费者在购药时很少考虑药品质量问题，故这个自

变量是影响最小的。

由此可见，医药零售企业要想在日趋激烈的竞争中取得

优势，提高药品消费者的满意度，必须做到“人无我有、人有我

优”，不断增加药品的品种，以满足不同药品消费者需求；同

时，进行药店选址的优化，以方便辐射圈内的药品消费者，并

确保药品的质量。
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“孤儿药”（Orphan drug）。

孤儿药的研发窘境最终于20世纪80年代受到关注，1983

年美国总统颁布的《孤儿药法案》（Orphan Drug Act，下文简称
《法案》）有效地激励了企业从事相关的研发工作，极大地满足
了罕见病患者的医疗需求，有人称之为美国近代最成功的法
案之一 [1]。《法案》的立法精神和众多措施为世界众多国家采
纳。我国是人口最多的国家，罕见病或孤儿药相关压力尤为
巨大，我国学者积极倡导通过立法形式探索解决策略[2-3]，因此
研究美国《法案》的建立与修订过程将为当前我国相关政策制
定提供有益参考，笔者应用文献研究法分析美国《孤儿药法案》

的主要内容、建立和修订背景和动因，并提出对我国的启示。

1 《法案》简介
《法案》最早于1983年1月4日由当时的总统里根签发，后

于 1984年和 1985年经 2次重要修订，是美国在罕见病用药方
面的基础性法律。目前《法案》为公共法编号 100～290，主要
内容包括：界定罕见病及孤儿药、规定孤儿药研发的经济激励
手段。目前该法对罕见病和孤儿药的界定简述如下：罕见疾
病是指美国国内发病人数少于 20万例的疾病；或美国国内发
病人数超过 20万例，但相应药品在美国的效益却无法抵偿该
药品研发和上市的成本。孤儿药是指用于治疗、诊断、预防罕
见疾病或罕见状态的药物、疫苗、诊断试剂、医疗器械等。该
法规定的激励措施包括：给予孤儿药 7年市场专营期，无论专
利状态；临床试验税金减免 50％；提供联邦研究补助金；帮助
计划临床试验；加速审评；降低孤儿药临床试验样本量要求[4]。

2 《法案》的建立
2.1 《法案》的宏观历史背景

《法案》建立的时期（1981－1983年），世界格局经历重大
变革，“冷战”（1945－1991年）进入白热化，美国不断地将人
力、物力、财力投入针对苏联的军事和政治对抗中。国内方
面，美国 1981－1982年的经济萧条带来严重通货膨胀和失业
问题，里根政府工作重点集中于经济复苏。综合当时环境，美
国对《法案》重视不足，资源配备不足。

2.2 《法案》的建立过程[5]

《法案》的建立是一个自下而上的过程，政府公职人员、民
众、媒体都参与其中。

立法事件缘起一名叫亚当·萨利格曼（Seligman A）身患图
雷特综合征（Tourette’s syndrome，多发性抽动症）的少儿。

1980年，亚当的主治医师为他进行药物治疗，但是药品仅加拿
大有售。前期亚当依靠托运来的药物维持治疗，但是药品后
来被加拿大边防扣押，亚当的母亲致电时任贸易与能源委员
会健康与环境分会主席的维克斯曼（Waxman）议员祈求帮
助。维克斯曼获悉后，决定正视美国孤儿药市场现状。维克
斯曼首先于1980年6月举行面向罕见病患者的听证会，随后，

维克斯曼对制药企业、联邦研究机构、FDA、科研院所进行广
泛调研，旨在确定和搜集有关潜在孤儿药的信息。调研结果显
示，当时共有134个孤儿药品种，47个品种被联邦政府批准，其
中仅有10个品种得以上市[5]；非专利孤儿药无法获利；孤儿药的
临床试验难度巨大。基于听证会和调研结果，维克斯曼于1981

年起草了促进孤儿药研发的草案（立法草案编号：H.R. 5238）。

《法案》的审议过程十分曲折，媒体宣传对该法通过起到
巨大推动作用。维克斯曼首次组织的罕见病患者的听证会少
有人知，但是与会者将其报道，后为当时热播节目“昆西（Quin-
cy）”的演职人员关注，并将其改编登上荧幕，在观众中引起强
烈反响，后再次邀请到500名罕见病患者作为群众演员参演。两
期电视节目直接促进H.R. 5238通过众议院、参议院审议。在

国会通过后，议案因税务减免等激励措施遭遇里根总统反
对。罕见病的社会组织对此进行了广泛动员，呼吁声几乎占据
了各大新闻的头条，最终《法案》于1983年1月4日获得通过。

《法案》内容简单，其中规定某些疾病例如亨廷顿综合征、

鲁·贾里格综合征等，仅影响少部分美国居民，可称为罕见病；

适用于以上疾病的药物即称为孤儿药。激励措施包括：联邦
资助临床试验的获批和开展；产品获批之日起7年内享有市场
专营权。该法案的主要问题是孤儿药审批标准未与FDA审批
标准良好融合，孤儿药的安全性和有效性难以保证。

3 《法案》的修订
3.1 1984年《法案》的修订工作

1984年以前孤儿药的判断标准是经济指标。在原有法案
中，为了确证孤儿药的真实性，生产厂家必须提供证据说明该
药品收益无法抵消研发投资。不论该药物目标人群的规模，

FDA 都需要进行审核。为了减低 FDA 和企业的统计压力，

1984年参议员海彻（Hatch）提出修订议案，建议对罕见病设置
人群规模限制，此问题引起了广泛讨论。1984年3月26日，在
华盛顿举行关于《法案》修正案的听证会，FDA与美国罕见病
组织（NORD）进行了反复斡旋，罕见病病例认定限值从 10万
提至20万[6]，同时美国财务部（Department of Treasury）也建议将
20万作为孤儿药的判定标准，因为其兼顾了企业利益和审评效
率[7]。1984年 10月，《法案 1984》（编号：公共法 98～551）正式
颁布，其中罕见病的病例下限被规定为20万。

3.2 1985年《法案》的修订工作
1985年《法案》的修订工作重点在于处理孤儿药专营权与

药品专利的关系。最初的法案设计仅对1983年法案生效前无
法获得专利的孤儿药提供专营权。其设计漏洞在于部分孤儿
药有资格申请药品专利，然而上市后不久其专利失效，上市专
营权期限接近，药企收支难以相抵。1985年5月孤儿药法案修
订案（H.R.2290）中提到对于全部的孤儿药提供 7年的上市专
营权，无论专利状态。由于罕见病多数与遗传相关，此项法律
调整极大地推动了新兴生物制药产业的发展[8]。

此次修订案还授予FDA在孤儿药上市前的认证权利；对
抗菌药物提供临床试验补偿；组建罕见病委员会以评估包括
FDA在内的众多机构与孤儿药有关的科研活动。《法案》自此
未发生重大变化。后续美国在不同法律中加强孤儿药研发激
励，例如 1997年的《减轻税负法案》（Taxpayer Relief Act）对于
孤儿药临床试验的税额减免50％。

3.3 1990－1994年《法案》的修订探讨[9]

1990－1994年美国国内不断探讨《法案》的修订计划，在
此期间共举行5次听证会，讨论重点是如何评估和控制高价孤
儿药问题。累计38个州的代表出席了上述听证会，涉及政府、

企业、患者等相关方。虽然此阶段的修改议案均未获通过，但
是暴露了许多值得注意的问题。

1990年2月的听证会会议重心有2项：孤儿药法案是否造
成不必要的垄断；艾滋病病例数超限，抗艾药是否排除孤儿药
范围。听证会同时建议调查生长激素、喷他脒气雾剂、促红细
胞生成素3类高价药。

1990年 7月的听证会继续探讨孤儿药过分垄断的议题。

维克斯曼建议，相似产品生产企业分享市场垄断期，该议案
1990年10月通过国会，但因监管难度巨大、侵犯孤儿药企业既
得利益、阻碍激励作用等原因，于当年 11月被乔治·布什总统
拒绝[10]。

1992年 3月共举行 2次听证会。霍华德梅岑鲍姆（How-
ard Metzenbaum）等参议员认为《法案》不合理干预商业竞争，
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建议某品种累积销售额如果达到 2亿，即收回市场专营权，但
议案未通过国会。

1994年 6月的听证会重点是探讨如何进一步限制药品价
格。有议员建议，授予孤儿药 4年专营期，接近时限产品所有
人凭借销售记录申请后续 3年专营权。此议案同样未通过国
会，原因是审计难度巨大。

3.4 《法案》修订中的有关利益冲突
《法案》涉及多方面利益相关者，包括联邦政府、企业、患

者，法案修订即上述各方利益调和的过程。联邦政府是国家
利益的代言人，《法案》动用市场专营期等手段属于干预正常
市场竞争及资源分配的行为，美国政府处置谨慎。企业方最
初并不支持该法案，尤其不满孤儿药优先审批。法案施行后，

制药企业又坚决抵制或弱化市场激励措施，以捍卫其既得利
益。患者方积极推进《法案》建立与完善，民间组织NORD是
其典型代表，目前患者方仍然不满意部分孤儿药的高价问
题。三方暂时达成共识，优先鼓励新药研发，其后市场调节价
格。

4 《法案》的评价
《法案》是一项较为成功的法案，积极作用突出。首先，丰

富了孤儿药市场。1983年美国仅有10个孤儿药品种流通，至
法案实行后第15年，美国共有183个孤儿药品种流通[11]。目前
美国批准孤儿药共239个品种（其中单独用于罕见病的药物52

种；适用于多种罕见病的药物77种；具有其他普通适应证的药
物 110种[12]）。其次，给予孤儿药研发更多便利。以临床试验
补助政策为例，自1983年，国会给予8项孤儿药的临床试验50

万的基金赞助。至 2002年，基金额度已经提升至 1 350万，支
持的项目达到 4 000项[13]。最后，推动生物制药产业发展。最
初生物药无法申请专利，研发投入较难收回。《法案1985》才使
得生物制药产业成长为朝阳产业。

《法案》造成部分负面影响，其中最严重的是孤儿药高价
问题。有研究证实 2008年 9％的孤儿药产品达到了“重磅炸
弹”标准，此外25种孤儿药单年销售额超过1亿美金[14]。

5 《法案》的建立与修订过程对我国的启示
《法案》的建立和修订过程是美国发现和应对孤儿药问题

的过程。深入研究美国的经验对我国相关立法工作具有借鉴
意义。

5.1 结合国情合理定义孤儿药
从 1984－1985年《法案》建立和修订，孤儿药定义是以经

济参数为依据，兼顾本国的罕见病患者数据。美国《法案》的
立法模式具有重要的启发意义，我国在进行孤儿药界定时不
妨效法，一方面参考对本国疾病谱、发病率等定量数据，另一
方面兼顾企业利益，找寻企业利益与患者利益的平衡点，合理
制定政策。

5.2 积极发挥媒体在宣传罕见病方面的作用
《法案》的建立过程清楚地反映了民众和媒体在推动罕见

病患者需求方面的作用。我国媒体普及率较高，而且涌现出
大批关注罕见病患者健康的公益网站，比如中国罕见疾病网、

中国血友之家、月亮孩子之家等。随着信息时代的到来，我国
应当正视媒体的强大导向作用，对其进行积极引导，使其为我
国罕见病发现、呈报、反馈等做出贡献。

5.3 药物和廉价孰为优先
美国在各个利益相关方博弈后确定“先有药品，后调药

价”的方针，这将人们引入药物可及性相关的辩证思考中。鼓
励孤儿药研发固然可以推动市场的丰富，同时也可能造成垄

断高价，加之我国孤儿药大都依赖进口，孤儿药的高价问题已
经凸显。因此我国迫切需要在制定相关政策之前，确定推动
药物研发和调整药物价格的优先顺序。

5.4 关注孤儿药激励措施的潜在正性作用
《法案》的建立助推了生物药品研发，使美国领军生物制

药产业。案例启发人们运用辩证、发展的眼光评判和制定政
策，综合考虑潜在风险与收益，为我国相关政策确定基调。

综上所述，《法案》是美国历史上最成功的法案之一，其建
立和完善的过程融合众多利益相关方意见，其诞生之后产生
众多社会积极效益，但同时也造成部分议论。回顾美国《法
案》的建立过程对于我国正视、应对孤儿药问题，以及规避法
律运行中的部分风险具有重大意义。
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