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罕见病是一类发病率很低但治疗方式有限的疾

病。2018年5月，国家卫生健康委发布《第一批罕见病
目录》，共收录121种罕见病。近年来，随着我国医疗
保障制度的改革优化，罕见病保障力度随之加强，截

至2021年12月国家医保目录调整工作完成后，已有62
种罕见病用药被纳入国家基本医保目录，涵盖29种罕
见病[1]。然而，当前我国罕见病保障仍有不足之处。第

一，缺少顶层立法，我国尚未在相关法律中涉及罕见

病保障内容；第二，未形成有效保障体系，罕见病保

障主要依靠基本医疗保险，受限于“保基本”定位，

基本医疗保险难以充分保障罕见病治疗所需的高昂医

疗费用。这导致我国罕见病患者群体仍面临较为严峻

的生存困境：一方面，根据我国罕见病患者综合社会

调查第一阶段结果显示[2]，由于罕见病医疗费用高昂，

约36.8％的罕见病患者未接受治疗，极大地增加了患者

死亡或致残风险；另一方面，由于现有医疗保障制度

的保障作用未充分发挥，罕见病患者因病致贫和返贫

状况较为严重，据相关文献统计[3]，罕见病患者致贫率

超过35%。因此，罕见病保障仍是社会关注的热点话
题，2018—2022年全国人大代表和政协委员建议提案
中涉及医疗保障话题的共计515条，其中30条为罕见
病保障问题，位居第二热评话题[4]。可见，我国罕见病

保障制度亟须进一步完善。

哥伦比亚位于拉丁美洲西北部，属于发展中国家，

医疗体系绩效在世界卫生组织（WHO）191个国家中排
名第22名，为拉丁美洲最佳[5]。2010年，《哥伦比亚孤
儿疾病法》要求对所有罕见病患者提供医疗保障。2020
年，第205号决议明确罕见病治疗费用由独立于公共医
保的“最高预算”基金进行全面保障。目前，哥伦比亚

已建立了罕见病患者全覆盖、罕见病治疗全保障的罕见

病保障制度，具有一定科学性与可行性。

因此，本研究通过构建罕见病保障政策分析框

架，从“制度目标、制度设计与制度效能”3个层面对
哥伦比亚罕见病保障制度进行介绍和解析，以期为我

国完善罕见病保障体系提供一定的参考。

1 分析框架

公共政策理论认为，政策分析是政府为解决各类
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公共政策问题所采取的对政策本质、产生原因及实施

效果的研究[6]。一项政策的重要组成部分包括政策目

标、政策设计和政策效能等方面的内容，所以政策分

析的过程可依据政策的构成内容逐次展开[7]。基于此，

本研究构建哥伦比亚罕见病医疗保障政策的分析和评

估框架，该框架包括了制度目标、制度设计和制度效

能3个主要层面的政策内容。
其中，制度目标旨在描述罕见病政策的保障目

的，通过保障对象和保障范围来反映；制度设计旨在

呈现罕见病政策的基本架构，包括制度的构成基础

（立法体系）、筹资机制和运行机制；制度效能旨在呈

现罕见病政策的政策效果，用对罕见病患者的保障水平

来体现。最终形成了“制度目标、制度设计和制度效

能”3个层面，6个维度的罕见病政策分析框架（表1）。

2 制度目标

2.1 保障对象

哥伦比亚对罕见病的定义直接使用欧盟标准，即

如果一种疾病具有慢性衰弱性、危及生命，并且其患

病率低于0.02%，则将其定义为罕见病（又称“孤儿
病”）。根据《哥伦比亚孤儿疾病法》规定，哥伦比亚

罕见病保障制度的保障对象为符合罕见病定义的所有

罕见病患者。同时，为精准识别罕见病患者，哥伦比

亚政府于2013年首次建立了罕见病官方目录，共收录
1920种罕见病。目前，最新版目录（2018版）中将其
更新为2190种罕见病[8]。其中，多发性硬化、血友病A
等是哥伦比亚最为高发的罕见病。同年，哥伦比亚

“卫生和社会保障部”对罕见病进行第一次普查，报告

了13168例病例[9]，并在此基础上建立“国家罕见病登

记处”。2021年，哥伦比亚一项决议草案提出，罕见病
患者必须在“国家罕见病登记处”中登记才可获得医

疗费用报销[10]，此举提高了罕见病患者的登记积极

性，有利于登记系统的不断更新（表2）。
2.2 保障范围

《哥伦比亚孤儿疾病法》规定，政府需采取措施全

面满足罕见病患者在疾病识别、诊断、预防、治疗和

社会支持各个方面和所有相关阶段的保障需求，并制

定促进就业、消除歧视等战略来帮助罕见病患者融入

社会[11]。可见，哥伦比亚罕见病保障制度的保障范围较

为全面，重点保障罕见病患者在疾病诊断与治疗过程

中发生的医疗费用，并兼顾对社会就业等方面的支持。

3 制度设计

3.1 制度基础

2010年以来，哥伦比亚针对罕见病保障建立了较
为完善的立法体系，逐步形成了“以《哥伦比亚孤儿

疾病法》为核心法律、多种法规条例补充细化”的立

法框架（图1）。

3.1.1 核心法律。哥伦比亚罕见病保障的核心法律为

2010年第1392号法律，即《哥伦比亚孤儿疾病法》。该
法律由哥伦比亚国会颁布，承认罕见病是一个重大问

题，并规定政府需在可及性、经济性等原则下，采取

措施全面满足罕见病患者的医疗保障需求（表3）。
《哥伦比亚孤儿疾病法》颁布5年后，哥伦比亚国

会又颁布了《法定卫生法》（即2015年第1751号法
律，对《哥伦比亚孤儿疾病法》进行补充，规定任何

行政或经济障碍都不能限制罕见病患者的医疗保障。

3.1.2 法规条例。在《哥伦比亚孤儿疾病法》这一核

心法律的指导下，哥伦比亚“卫生和社会保障部”发

布了2类法规条例：法令与决议。与法令相比，决议效
力较弱，但规定内容更为详细且可按时更新，因此，

在罕见病保障领域，“卫生和社会保障部”发布决议的

数量较多。哥伦比亚罕见病保障相关的法令与决议主

要覆盖罕见病识别登记与医疗保障两方面内容（表4）。
3.2 筹资机制

根据立法规定，为进一步提升罕见病患者的保障

表2 哥伦比亚前5种高发罕见病发病情况[8]

排序

1
2
3
4
5

罕见病名称

多发性硬化症

血友病A
冯?威尔布兰德氏症
格林巴利综合征

重症肌无力

病例数（例）

3077
2912
2910
1777
1245

患病率（%）
5.80
5.50
5.50
3.40
2.40

表1 罕见病政策分析框架

层次

制度目标

制度设计

制度效能

维度

保障对象

保障范围

制度基础

筹资机制

运行机制

保障水平

涵义

涵盖哪些罕见病人群

对罕见病患者的哪些需求进行保障

是否建立完善的罕见病立法体系

罕见病保障资金筹资来源、筹资方式

和基金管理流程

罕见病保障制度如何在相关部门的管

理下运行

罕见病政策达到何种保障水平

图1 哥伦比亚罕见病立法框架
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表4 哥伦比亚罕见病法规条例内容梳理

类型与文件名称

识别登记

2013年第0430号决议
2018年第5265号决议
2019年第0946号决议

医疗保障

2012年第1954号法令
2013年第3681号决议
2020年第205号决议

2020年第2152号决议

内容简介

定义罕见疾病清单（1940种罕见病）
更新罕见疾病清单（2190种罕见病）
发布了与国家罕见病患者登记处和向公共卫生监测系统通报罕见病有关的规定

规定实施罕见病患者信息系统，描述哥伦比亚罕见疾病数量的数据收集机制

指定政府通过高成本账户收集罕见病患者的信息

规定了罕见病药品保障的筹资与监管

规定了罕见病用药的医疗服务、技术验证、控制和支付程序

国家罕见病委员会的运作由此形成和监管

章节

第一章

第二章

第三章

第四章

第五章

规定类型

总论/原则

医疗保障

政府职责

激励措施

监督管理

内容简介

1.罕见病定义
2.承认罕见病是国家利益问题
3.提出保障罕见病患者的指导原则
罕见病诊断及治疗过程需提供资金保障

确立中央政府职责，例如应建立罕见病诊断与治疗指南、建立孤儿病患者登记系统、应促进孤儿病用药

可及性等

1.加强对罕见病的关注和发展科学知识的激励措施
2.促进罕见病患者护理参考中心网络形成
3.加快罕见病知识传播与人才培训、提高罕见病患者与社会融合度
1.国家卫生监督局行使检查、警戒和控制权
2.国家卫健委负责检查、监督诊断治疗过程

表3《哥伦比亚孤儿疾病法》各章主要内容

水平，哥伦比亚将罕见病保障独立于公共医保，通过

纳入“最高预算”基金对罕见病治疗进行单独保障[12]。

2020年哥伦比亚卫生和社会保障部建立“最高预
算”基金，用于支付公共医保无法保障的医疗服务及

药品；同年第205号决议中明确规定，经审核并保证用
于治疗罕见病的费用由“最高预算”基金报销。“最高

预算”基金由卫生社会保障综合系统（Administradora
delosRecursosdelSistemaGeneraldeSeguridadSocial
enSalud，ADRES）负责总体运营管理（包括基金拨付
与基金监测），并由健康促进机构（EntidadesPromoto�
rasdeSalud，EPS）及其下属报销机构（哥伦比亚医保
经办机构）（EntidadesObligadasaCompensar，EOC）
负责基金的实际报销工作（图2）。
3.2.1 基金来源。“最高预算”基金来源于公共医保筹

资基金池。哥伦比亚公共医保分为两类：缴费计划与补

助计划。缴费计划覆盖正式雇员、雇主和独立工人，参

保人强制性供款，一般为月薪的12%；补助计划适用于
经济困难人群，由公共资金资助，大部分资金来源为中

央政府对地方政府的转移支付[13]。参保人参与公共医保

缴纳的保费汇集于卫生社会保障综合系统中。

3.2.2 基金划拨。（1）总额计算：ADRES根据2021年
第586号决议技术附件中规定的方法计算出需转移给所

有EPS的“最高预算”总金额。计算方法为：根据
MIPRES数据库（一种医生开具处方的系统）中相关医
疗数据，计算出每个EPS本年应得金额，再将所有EPS
的应得金额加总，得出本年“最高预算”总额，该总

额即为ADRES需向外转移的“最高预算”基金。2021
年最高预算总额计算公式如下：

2021年最高预算总额=∑Ρmax*i,j,n,2021*Q�2021,i,j,n

式1

式1中，i示各相关组，可分为相关药物组、相关
特殊医疗用途食品组、相关医疗程序组、相关补充服

务组；j示时间，评估期间的信息报告月份；n示各

章节

第一章

第二章

第三章

第四章

第五章

规定类型

总论/原则

医疗保障

政府职责

激励措施

监督管理

内容简介

1.罕见病定义
2.承认罕见病是国家利益问题
3.提出保障罕见病患者的指导原则
罕见病诊断及治疗过程需提供资金保障

确立中央政府职责，例如应建立罕见病诊断与治疗指南、建立孤儿病患者登记系统、应促进孤儿病用药

可及性等

1.加强对罕见病的关注和发展科学知识的激励措施
2.促进罕见病患者护理参考中心网络形成
3.加快罕见病知识传播与人才培训、提高罕见病患者与社会融合度
1.国家卫生监督局行使检查、警戒和控制权
2.国家卫健委负责检查、监督诊断治疗过程

图2 哥伦比亚“最高预算”基金管理框架

哥伦比亚罕见病医疗保障制度研究及其启示——李佳明 等
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EPS，每个EPS单位（2021年共有36个）；Pmax*示最

小浓度单位金额最大值，用于表示药物最小配药单位

中所含活性成分的计量单位；Q�示当年估计金额，当
年估计金额=根据MIPRES数据库获取的上一年最高预
算金额+增量金额调整因子。
（2）转移支付：ADRES负责将计算出的“最高预

算”基金100%划拨给EPS。在支付周期方面，“最高预
算”基金虽为年度总额，但并不是按年转移给EPS，而
是按月转移，即在相应月份的前15天内按月按比例进
行支付；在金额分配方面，ADRES对各个EPS的转移
金额应与公式计算得出的各EPS应金额一致。以2021
年“最高预算”金额分配为例：2021年，ADRES共向
36个EPS转移“最高预算”金额50560亿比索（约折
合人民币83.93亿元） [14]。部分EPS所收到的“最高预
算”金额见表5[15]。

3.3 运行机制

由于罕见病用药价格高昂，因此“最高预算”基

金对其进行保障时实行全流程精细化管理，运行机制

如下图所示。经归纳，具体保障流程可分为“诊断登

记”、“专业治疗”与“费用报销”3个环节（图3）。

3.3.1 诊断登记。医疗机构对首次确诊的罕见病患者

进行诊断、确认，并提供医疗服务。医疗机构及其医

护人员必须使用国家卫生研究院（InstitutoNacionalde
Salud，INS）规定的诊断测试对罕见病进行诊断与确

认。患者确诊后，应在国家公共卫生监测系统（Siste�
madeSaludP?blica，SIVIGILA）中进行注册，并在国
家罕见病患者登记处登记和报告[11]。

3.3.2 专业治疗。ADRES将成立一个专家技术组，以
验证罕见病患者的首次诊断与治疗。此后，专家技术

组将进一步验证医疗机构的治疗方案是否合规，若治

疗方案存在问题，可及时调整，形成“标准治疗方

案”。医疗机构将根据“标准治疗方案”为罕见病患者

提供相关医疗服务及治疗药品。在此过程中，EPS拥有
监管职能，必须确保医疗机构的实际治疗方案与“标

准治疗方案”相符。

3.3.3 费用报销。（1）首月医疗费用报销：罕见病患
者首次确诊、未完成罕见病注册登记时，医疗机构将

暂时垫付患者第一个月的医疗费用。因此，在专家技

术组对医疗机构的首次诊断与治疗验证通过后，将由

ADRES直接对医疗机构的首月垫付医疗费用进行结
算，且此费用不通过“最高预算”基金报销。（2）后
续医疗费用报销：ADRES专家技术组在制定“标准治
疗方案”的同时，还将根据医疗器械价格委员会、规

定的国际比较参考价格和药品最低单位浓度等计算每

个罕见病患者治疗方案所需的费用，即“标准医疗费

用”。罕见病患者注册后下个月起，EPS将审核医疗机
构治疗方案是否合规，若无异常，则按月从“最高预

算”基金中提取专家技术组规定的“标准医疗费用”

支付给医疗机构，以保证患者及时获得全面治疗。

4 制度效能

根据现有的公开资料分析，随着哥伦比亚罕见病

制度的推广实施，哥伦比亚罕见病保障能力得以提

升。从保障范围角度，在注册登记与费用报销挂钩

后，哥伦比亚罕见病患者登记数量激增，已从2013年
的13168例增长至2022年的68723例[16]，有效扩大了

保障范围；从保障水平角度，“最高预算”基金的建立

与使用降低了罕见病患者的经济负担，提高了保障水

平。以血友病为例，2021年哥伦比亚为1013名重型血
友病A患者向EPS转移了286亿比索（约折合人民币
0.47亿元），平均每个患者获得2824万比索（约折合
人民币4.69万元） [17]。

然而，由于该制度仍处于改革初期，实际保障程

度遭到“打折”，部分罕见病患者实际保障水平未达预

期，主要体现在登记不足和拒付药品两个方面。一是

登记不足，哥伦比亚罕见病患者约为340万人，然而登
记处仅登记6万余人，仍有多数患者未获得正确诊断和
后续治疗[18]。二是拒付药品，由于罕见病治疗药品费用

较高，EPS存在否认诊断，延长行政流程等情况以拒绝
报销相关药品[19]。

5 启示

总体来看，哥伦比亚已形成较为完善的罕见病保

表5 2021年缴费计划与补助计划部分EPS最高预算金额

保险计划及EPS名称
缴费计划

ALIANSALUDEPS
EEPPDEMEDELLIN
SANITAS
COMPENSAREPS

补助计划

COMFAMILIARNARIN�O
COMFASUCREEPSS
COMFACHOCOEPSS
CAPITALSALUD
MUTUALSER

最高预算金额

14090.70
41.20

112897.30
44368.50

343.70
721.70
97.90

15791.90
17768.00

图3 罕见病保障运行机制

按月报销罕见病医
疗费用

诊断、确认、提供医疗服务

（垫付第一个月医疗费用）

按月转移“最高预
算”基金

注册登记

罕见病患者
登记系统

ADRES
（验证作用）

直接拨付第一个月医疗费用

医疗机构
EPS/EOC
（审核作用）
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障体系，在制度目标和制度设计方面均对我国罕见病

保障有一定的参考价值。

5.1 优化普查/登记系统，做好精准保障
目前我国暂未对罕见病患者进行普查统计，罕见

病患者“底数”难以摸清。2020年，我国国家罕见病
注册系统（NationalRareDiseasesRegistrySystemofChina，
NRDRS）初步建成，截至2022年7月，我国罕见病患
者预估已超2000万人，但该系统中注册病例不到7万
人，由此可见，该系统尚未完全发挥普查与登记功能。

因此，我国可借鉴哥伦比亚对于罕见病普查及登

记注册系统的管理措施。首先，定期组织罕见病普

查，深入社区，发现罕见病患者并采集信息，做好未

明确诊断患者的诊断工作。其次，在政策层面强调罕

见病注册系统的重要性，鼓励患者进行注册，推动系

统建设与更新。同时，可将注册登记与费用报销挂

钩，患者进行注册后才可获得报销。

5.2 完善立法体系，引导罕见病保障

罕见病的诊疗是一个庞大的系统工程，现有法律

法规尚不健全，罕见病的认定及发布、罕见病诊疗体

系规划建设与管理、罕见病药品医疗器械研发生产供

给及激励政策、配套医疗保障制度等方面都缺少专门

法律的界定、约束和保障。

因此，可借鉴哥伦比亚罕见病的立法情况，构建

我国罕见病立法体系。首先，在医疗保障领域的核心

法律中明确，罕见病患者应受到社会各界的特别关

注，其诊断、治疗、药品可及性与可负担性应得到与

普通疾病患者同等的保障。其次，在核心法律的指导

下，可分别针对罕见病诊疗体系、罕见病药品供应、

罕见病医疗保障等方面完善法规条文。最后，对于已

在国家层面发布的罕见病相关规定（例如罕见病目

录），也应根据实际情况及时更新。

5.3 探索专项基金保障模式，提升保障水平

我国在2020年3月的《中共中央国务院关于深化医
疗保障制度改革的意见》（中发﹝2020﹞5号）中明确指
出“应促进多层次医疗保障体系发展，探索罕见病用药

保障机制”。由于罕见病患病人数极少且治疗费用高

昂，与我国基本医保“保基本”的核心原则存在一定的

矛盾性，基本医保难以对罕见病进行全面保障。基于

此，我国可探索“罕见病专项基金”保障模式，以进一

步提高保障水平。

从基金来源角度，罕见病专项基金应独立于基本

医保体系，鼓励地方财政、社会捐赠等多渠道筹资。

从保障模式角度，建议打破现有思维，由“药品保

障”转向“患者保障”。首先，由指定医师诊断并制定

治疗方案。其次，专项基金可组织专家对每位罕见病

患者的治疗方案进行合理性与有效性检验，同时需考

虑经济性因素，对治疗方案进行调整，最终确定兼具

有效性与经济性的“标准治疗方案”，并计算该方案所

需费用。最后，专项基金根据“标准治疗方案”费用

与报销比例对患者进行给付。
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暂不纳入新指标的情况。但CMS会立即开始收集或与
其他机构合作收集所需数据，待数据稳定后即纳入该

指标。我国各地在建立相关评价体系时，面对不够充

分的数据基础，可树立长期计划，在坚定最终评估目

标的基础上，首先明确评估数据需求，循序渐进收集

数据。在数据稳定之后，可开展相关评估。随着数据

的逐年更新，不仅可以进行对医疗服务提供者的评估

考核，还可支持对政策效果的跟踪评估，分析评价制

度改革的预期目标是否达到、是否发生非预期结果，

适时调整政策，助力制度的长远有效运行。
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