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摘 要 目的：探讨罕见病药物保障多方支付的可行性，为罕见病的治疗及相关政策的制订提供参考。方法：以青岛市戈谢病为

例，分析相关医保政策、药品供应情况。以筹资来源划分，对青岛市戈谢 病患者治疗药物经济负担进行测算，并以青岛市戈谢病

患者总费用平均数为基础，按照相关流行病学调查数据对全国戈谢病患者药品费用负担进行模拟，分析青岛市罕见病医保模式存

在的问题。结果与结论：青岛市制定了一系列医保政策，医保筹资模式包括社会资金（来源于青岛市慈善总会，由药品生产企业提

供药品）、医保基金（用于医疗保险统筹范围内个人自付费用的救助）和民政救助（用于医疗保险统筹范围外费用的救助）。伊米苷

酶是目前国内唯一经过批准的治疗戈谢病的特异性药物，青岛市采取了定点医师、定点治疗、定点取药制度。截至2017年底，青

岛市8位患者的全年用药量为38～170瓶，合计686瓶；治疗年费用为78.66万～351.90万元，合计1 420.02万元；自付费用为0.98

万～19.74 万元（自付比例为 0.46％～8.87％），合计 66.14 万元；通过补充医保报销的费用为 50.98 万～178.98 万元（占比为

54.59％～65.94％），合计 857.78万元；3位患者获得了民政救助，救助金额为 2.31万～13.00万元（占比为 1.89％～4.18％），合计

24.14万元。按照相关流行病学调查数据（患病率为十万分之0.15）预估全国约有戈谢病患者2 093人，参考青岛市多方共付模式，

预计全国戈谢病患者总药品费用约为37.15亿元，慈善救助可承担12.38亿元，而医保需支出约22.55亿元，个人自付约2.22亿元。

从治疗药物负担来看，青岛市多方共付的模式确实减轻了患者的个人负担，取得了较为显著的效果。但青岛市多方共付模式存在

“医保移民”、药品可及性较低、药品价格垄断、疾病三级预防有待加强等问题，国家或各省市在制订罕见病相关政策时可参考青岛

市的模式，但也需注意存在的问题。
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Study Feasibility of Multi-payment for Drugs for Rare Diseases——Taking Gaucher’s Disease in Qingdao
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ABSTRACT OBJECTIVE：To investigate the feasibility of multi-payment for drugs for rare diseases and also provide reference

for rare disease treatment and the formulation of related policy. METHODS：Taking Gaucher’s disease in Qingdao as an example，

the relevant medical insurance policies and drug supply were analyzed；according to the sources of financing，the economic burden

of treatment drugs for patients with Gaucher’s disease in Qingdao was estimated. Based on the average total cost of patients with

Gaucher’s disease in Qingdao，the drug cost burden of patients with Gaucher’s disease in the whole country was simulated

according to the relevant epidemiological survey data，and the problems of medical insurance model for rare diseases in Qingdao

were analyzed. RESULTS & CONCLUSIONS：A series of medical insurance policies were formulated in Qingdao. The financing

mode of medical insurance includes social funds （from Qingdao Charity Federation，drugs are provided by pharmaceutical

manufacturers），medical insurance funds （used for personal self-payment assistance within the scope of medical insurance

co-ordination）and civil assistance（used for assistance outside the scope of medical insurance co-ordination）. Imidase is currently

the only approved specific drug for Gaucher’s disease in China. The designated physician，treatment and drug-taken system is

adopted in Qingdao. By the end of 2017， the annual drug

consumption of 8 patients in Qingdao was 38-170 bottles，

totaling 686 bottles. The annual cost of treatment ranged from

786 600 to 3 519 000 yuan，totaling 1 420 200 yuan. The

self-paid expenses ranged from 9 800 to 197 400 yuan （the

self-paid ratio ranged from 0.46％ to 8.87％ ）， totaling
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罕见病（Rare disease）又称孤儿病（Orphan disea-

ses），是指发生概率小，危及个体身体健康或者生命的疾

病。戈谢病（Gaucher’s disease）即菌糖脑苷脂病，属于

常染色体隐性遗传性疾病[1]，根据2018年国家卫生健康

委员会等部门联合公布的《第一批罕见病目录》，戈谢病

位列其中[2]。戈谢病在不同种族间发病率有很大差异，

一般人群中，戈谢病发病率为十万分之一，而在犹太人

群中，发病率高达 1/450[3]，依据亚洲各国流行病学统计

数据，可推测中国戈谢病患者总人数约1 000～2 000人，

目前已明确诊断戈谢病患者人数为300～400人[4]。

戈谢病是目前有明确治疗方法和治疗效果的罕见

病中药品费用最为昂贵的病种之一。目前最好的治疗

方案是酶替代治疗，在中国已经上市的治疗药物中，伊

米苷酶作为一种结构稳定、使用安全、疗效确切的药物，

并受到患者一致肯定[5]，但其高昂的价格也给患者带来

极大的经济负担。青岛率先建立起罕见病医疗保障制

度，对于减轻罕见病患者的经济负担，改善其生存状况

必将发挥重要作用。为此本文通过总结青岛市经验，分

析其为减轻患者药品费用负担采用的由医保、民政、慈

善等参与的多方共付模式，为其他省市将罕见病用药纳

入医保目录提供参考。

1 医保政策
青岛市罕见病医疗保障源起于门诊大病政策，2005

年，青岛市城镇居民医保将贝赫切特综合征、多发性硬

化、重症肌无力3种罕见病纳入门诊大病[6]；2012年9月，

青岛市人力资源社会保障局等部门发布《关于建立城镇

大病医疗救助制度的意见（试行）》（青政办字〔2012〕92

号）[7]，将肢端肥大症、原发性肺动脉高压、异型苯丙酮尿

症3种罕见病纳入基本医疗保险门诊特殊疾病管理，同

年10月，青岛市卫生局等部门发布《关于建立农村大病医

疗救助制度的意见（试行）》（青政办字〔2012〕159号）[8]，

将血友病和四氢生物蝶呤（BH4）缺乏症这 2种罕见病

纳入新农合大病医疗救助。2014年，青岛市人力资源和

社会保障局在颁布的《关于实施大病医疗救助制度有关

问题的意见》（青人社发〔2014〕24号）[9]中正式实施大病

医疗救助制度，将罕见病纳入大病医疗救助范围。2016

年，青岛市人民政府发布《关于建立补充医疗保险制度

的实施意见》（青政发〔2016〕35号）（简称“补充医疗保

险”）[10]，由此，城镇职工基本医疗保险、城镇居民医疗保

险、新型农村合作医疗实现统一，青岛市开始实施全民

补充医疗保险，将特殊药品（主要是罕见病用药）、特殊

医用耗材纳入补充医疗保险。

以戈谢病为例，医疗保险筹资模式包括医疗保险基

金、民政救助和社会资金[11]。医疗保险基金用于医疗保

险统筹范围内个人自付费用的救助，资金来源于财政、

个人缴纳和医保资金结余部分：在补充医疗保险目录范

围内，医保报销80％；剩余的20％若超过5万元，医保再

报销其中的 70％，但一年内不超过 20万。民政救助用

于医疗保险统筹范围外费用的救助，资金来源于财政投

入，依据家庭收入情况，分为低保家庭（按90％的比例给

予救助）、低保边缘家庭（按85％的比例给予救助）、中低

收入家庭（个人自负超过3 万元的部分按 80％的比例给

予救助），每人每年累计救助金额不超过13万元。社会

资金补充作用（如捐赠、赞助），主要来源于青岛市慈善

总会，由药品生产企业为戈谢病患者提供药品，参保患

者在一年内购买8个月伊米苷酶，由慈善总会捐助其余

4个月的用药，逐年循环运行。 该慈善项目始于 1999

年，至2009年，项目正式更名为“思而赞慈善援助项目”

并持续至今，持续为一年内购买8个月伊米苷酶的戈谢

病患者提供4个月的无偿药品援助。

2 药品供应
伊米苷酶是目前国内唯一经过批准的戈谢病特异

性治疗药物[12]，经治疗后患者基本恢复正常生活，但伊

米苷酶对运输、储存条件要求很高（2～8 ℃环境冷链运

输），同时药价昂贵（一般零售价为23 000元/支，青岛特

供价为 20 700元/支），使用患者数量少（截至 2007年底

仅有8人）。作为普通药物零售，可能会因为药品供应链

层级复杂而使得供应成本升高。为此，青岛市借鉴美国

专业药房（Specialty pharmacy）的模式，在 1家定点的特

供药店取药，并在该药店完成结算。专业药房是一个提

661 400 yuan. The reimbursement cost by supplementary medical insurance was 509 800 to 1 789 800 yuan （accounting for

54.59％ to 65.94％），totaling 8 577 800 yuan. Three patients received civil assistance，the amount of which ranged from 23 100 to

13 000 yuan（accounting for 1.89％ to 4.18％），totaling 241 400 yuan. According to the relevant epidemiological survey data（the

prevalence rate was 0.15 per 100 000），it is estimated that there are about 2 093 patients with Gaucher’s disease in China.

Referring to Qingdao multi-payment model，it is estimated that the total cost of drugs for Gaucher's disease in China is about 3.715

billion yuan，charitable assistance can bear 1.238 billion yuan，while medical insurance expenditure is about 2.255 billion yuan，

and individual self-payment is about 222 million yuan. From the point of view of drug cost burden，the multi-payment model in

Qingdao has lightened the personal burden of patients’has achieved significant results. There are problems in Qingdao’s

multi-payment model，such as“medical insurance immigration”，low drug accessibility，drug price monopoly，three-level disease

prevention needs to be strenghten，etc. The state or provinces and cities can refer to Qingdao model when formulating policies

related to rare diseases. Great importance should be paid attention to the existing problems.

KEYWORDS Qingdao；Gaucher’s disease；Rare diseases；Drug；Guarantee；Burden
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供配送药品和生物制剂的渠道，从支付方角度看，专业

药房既创造了规模经济效益，又简化了昂贵药物或者要

求专门技能的药物配送的过程[13]。伊米苷酶生产商绕

过传统的配送渠道，直接给消费者配送产品。这种“靶

向性”直接配送模式省去了花费在药品到患者手上的诸

多环节的资源和成本。

此外，青岛市采取定点医师、定点治疗制度，便于对

青岛市戈谢病患者进行归口管理。目前，青岛市戈谢病

患者均在青岛市第一人民医院两位定点医师处就诊，截

至 2017年 12月，青岛市经市社会保险经办机构核准治

疗的戈谢病患者有 8人，性别不详。年龄在 4～22岁之

间，平均为10.6岁。

3 药品费用负担测算

伊米苷酶价格昂贵，为患者带来沉重的经济负担。

笔者将对青岛市医疗保障模式下戈谢病患者负担进行

测算。

3.1 青岛市戈谢氏病患者的基本情况

2017年青岛戈谢氏病患者 8人，年龄 4～22岁。其

中 3人为原住青岛市户籍，5人为外地迁入青岛市户

籍。患者用药剂量个体化，最初剂量每次2.5 U/kg，静滴

1～2 h，1周3次；之后60 U/kg，每周1次或减少到每4周

1次 [5]。2017年青岛市戈谢病患者的用药情况见表 1

（注：伊米苷酶注射剂规格为400 U/瓶）。

表1 2017年青岛市戈谢病患者的用药情况

Tab 1 Drug use of patients with Gaucher’s disease in

Qingdao in 2017

患者编号
1

2

3

4

5

6

7

8

合计

年龄，岁
22

13

16

19

4

4

7

7

体质量，kg

55

45

56

51

20

13.5

18

23

年用药量，瓶
102

70

170

144

59

38

51

52

686

3.2 患者的药品费用负担

本研究除慈善救助、补充医保报销之外，因患者家

庭经济情况不同，按不同比例进行民政救助。根据实际

情况，1号患者为低保家庭（在享受各类社会救助和经社

会医疗保险支付后的个人自负部分基础上，民政给予报

销 90％），3号患者为低保边缘家庭（民政报销 85％，13

万封顶），5号患者为中低收入家庭（民政报销85％，此患

者 2017年 6月才纳入救助范围），具体各类费用负担信

息见表2。

从个人负担来看，青岛市 8位患者的自付费用在

0.98万～19.74万元之间，有两个家庭超过10万元，最高

占比8.87％，总体看来多方共付政策确实减轻了患者的

个人负担。

表2 青岛市戈谢病患者药品费用情况

Tab 2 Drug cost of patients with Gaucher’s disease

in Qingdao

患者
编号

1

2

3

4

5

6

7

8

合计

全年用
量，瓶

102

70

170

144

59

38

51

52

686

总费用，
万元

211.14

144.90

351.90

298.08

122.13

78.66

105.57

107.64

1 420.02

慈善救助，万
元（占比，％）

62.10（29.41）

45.54（31.43）

132.48（37.65）

99.36（33.33）

41.40（33.90）

20.70（26.32）

28.98（27.45）

41.40（38.46）

471.96

慈善救助外的费用，万元（占比，％）

补充医保
139.23（65.94）

89.90（62.04）

195.54（55.57）

178.98（60.04）

75.89（62.14）

50.98（64.81）

68.49（64.88）

58.77（54.59）

857.78

民政救助
8.83（4.18）

0

13.00（3.69）

0

2.31（1.89）

0

0

0

24.14

自付
0.98（0.46）

9.46（6.53）

10.88（3.09）

19.74（6.62）

2.53（2.08）

6.98（8.87）

8.10（7.67）

7.47（6.94）

66.14

从医保基金负担来看，8位患者通过补充医保报销

的费用占比为54.59％～65.94％，总费用857.78万元，占

青岛市2017年特药特材支出（1.86亿元[14]）的4.6％。

3.3 全国戈谢病患者药品费用模拟

本文以青岛市戈谢病患者总费用平均数为基础，测

算全国戈谢病患者药品费用负担。根据《中国戈谢病诊

疗专家共识（2015）》，目前暂无准确的流行病学数据。

从发病率情况来看，2017年，上海新华医院利用免疫荧

光进行中国新生儿戈谢病筛查，于筛查的80 855位新生

儿中确诊了1位戈谢病患者[15]。我国台湾地区一项针对

103 134名新生儿筛查的项目也确诊了1位戈谢病患者[16]。

从患病率情况来看，仅我国台湾地区有过统计，截至

2018年底，我国台湾地区上报数据显示，目前台湾戈谢

病患者36人，患病率为十万分之0.15。因此本文参考我

国台湾地区患病率，计算中国大陆戈谢病者人数。

以青岛市药品人均负担费用计算，全国药品费用负

担＝人均药品费用×全国人口数×患病率。截至2018年

底，中国大陆总人口为13亿9 538万人[17]，根据十万分之

0.15的患病率推测中国戈谢病患者总人数约2 093人。

参考青岛市多方共付模式，预计全国戈谢病患者总

药品费用约 37.15亿元，慈善救助约 12.38亿元，医保报

销约22.55亿元，个人自付约2.22亿元，若考虑民政救助

部分，自付费用将进一步降低。全国戈谢病患者年药品

费用估算见表 3（表中，药品费用为平均值；慈善救助指

每买8瓶伊米苷酶送4瓶；医保报销即目录范围内，医保

报销 80％，剩余 20％超过 5万元，医保再报销其中的

70％，但一年内不超过20万）。

表3 全国戈谢病患者年药品费用估算

Tab 3 Estimation of annual drug cost for patients

with Gaucher’s disease in China

类别
药品费用
慈善救助
医保报销
自付

人均费用负担，万元
177.50

59.16

107.74

10.60

总费用负担，亿元
37.15

12.38

22.55

2.22
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4 讨论

通过对青岛市戈谢氏病药品保障的模式可看出，其

最大的亮点有二：第一是特殊药品模式，将部分罕见病

用药（特别是有确切治疗效果价格昂贵的药品）以特殊

药品的身份纳入医疗保障制度，避免了为罕见病专设相

关制度，引起制度间的相互交叉等问题，使得操作相对

简单。第二是多种筹资手段用于大病救助，实行专项资

金管理，切实减轻了患者负担[18]。但在该模式运行的过

程中，还存在一些问题和困难，为此，课题组借鉴国内外

经验，提出改进的建议，具体如下。

一是“医保移民”。从统计数据看，8名患者中仅 3

位是青岛本地人，其余5位患者是因无法负担高昂的治

疗费用而迁至青岛的“医保移民”。为此青岛收紧了患

者准入条件，于2018年7月发布《关于公布<青岛市补充

医疗保险特殊药品和特殊医用耗材及精准诊疗项目目

录>及有关问题的通知》（青人社规〔2018〕15 号）[19]，提到

“从外地转入本市户籍，申请注射用伊米苷酶特药保障

待遇，需获得青岛市户籍满5 年；年龄不满5 周岁的，需

其父母一方获得青岛市户籍满 5 年。职工社会医疗保

险参保人申请注射用伊米苷酶特药保障待遇，需在青岛

市连续缴费满5 年（不含补缴）”。

如何在基金不“穿底”和人文关怀之间保持平衡？

这也许是政策制定者最为关心的问题，根据本文对全国

戈谢病患者用药费用的推测，全国层面医保基金需要承

担的费用约为 22.55亿元，而根据 2017年底基本医疗保

险统筹基金累计结存 13 234 亿元[20]。要如何在兼顾其

他罕见病患者的基础上实现医保基金的可持续，需要进

一步探讨。

二是药品可及。调查发现医院出于药品使用安全

和较低的经济利润因素，拒绝为戈谢病患者注射其自身

携带的药物。因此出于“高风险、低利润”的行为考量，

青岛市医疗机构在对院外戈谢病患者药物注射方面不

得已采取“不敢、不愿”的态度。尽管国家出台政策，将

罕见病用药豁免于“药占比”考核，但医院还有采购数量

限制，医保总额预算限制。因此建议针对罕见病药品设

立专项通道，采用定点报销政策，并定期审核，及时

调整。

三是药品价格垄断。从药品费用测算看，戈谢病患

者药品费用负担重的重要原因是药价高，这一方面与药

物本身的成本有关，另一方面也与该药为独家产品，缺

少竞争有关。因此建议针对高价药设立罕见病药物的

国家级专项谈判，以量换价；另外建议借鉴国外罕见病

药品激励政策的成功经验，通过采取罕用药税收减免、

资金扶持、优先审批、减免评审费等手段，鼓励医药研发

机构及医药企业研发罕见病药品，提高罕见病药品的国

产供给率。

四是疾病的三级预防。提高人口素质是我国的基

本国策，世界卫生组织提出的出生缺陷三级预防是降低

罕见病发生十分有效的措施。建议对于生育过戈谢病

患者如有生育计划，必须强调一级和二级预防，最大限

度地避免出生缺陷。

青岛市药物保障模式是国内罕见病用药保障模式

的重要探索，但目前全球已知罕见病700多种，如何权衡

保障的纳入排除标准？如何兼顾效率与公平？如何保

障资金的可持续性？也许需要更多探索，以便为更多罕

见病患者带来福音。

（致谢：感谢青岛市医疗保障局、青岛市人民医院对课题

组的支持）
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