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罕见病药终于进医保，SMA患儿家长喜极而泣：孩子有救了
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天价救命药进医保
家长激动哭了好几次

12月3日上午，国家医疗保障
局召开新闻发布会，公布2021年
国家医保药品目录调整结果。本
次调整，共计74种药品新增进入
目录，将于2022年1月1日执行。预
计为患者减负超300亿元。

2021年国家医保药品目录调
整中，7种罕见病用药通过谈判方
式纳入。

罕见病又称“孤儿病”，是指
那些发病率很低、很少见的一类
疾病，在罕见病领域，普遍存在科
研投入少、诊断率低、缺乏有效治
疗手段，绝大部分罕见病患者和
家庭都面临着“病无所医”“医无
所药”“药无所保”的困境。

此次药品目录调整中，用于治
疗脊髓性肌萎缩症(SMA)的诺西
那生钠注射液等罕见病药物调入，
意味着近年来多方呼吁的高值罕
见病药纳入医保实现了零的突破。

诺西那生钠注射液进入谈判
目录并不容易。谈判中，国家医保
局谈判代表说：“我们希望企业在
第一轮报价，就要拿出最大的诚
意……每一个小群体都不应该被
放弃……我们的目标是一致的，
而且我们也不希望套路……”这
场谈判，双方进行了一个半小时。

“太激动了，终于等到了，哭
了好几次。”一遍遍看着这场“灵
魂砍价”的现场视频，王敏告诉记
者，她一上午哭了好几次，“终于
能给多多打针了。”

王敏说的“打针”，即诺西那
生钠注射液。脊髓性肌萎缩症
(SMA)，在欧美人群存活新生儿
中的发病率约为1/10000，携带者
频率1/40—1/50，位居2岁以下儿
童致死性遗传病的首位。据估算，
我国新生儿SMA患者每年新增
1200人，存量患者约3万人。

随着病情进展，患者肌无力
症状可进一步导致骨骼系统、呼
吸系统、消化系统及其他系统异
常，其中呼吸衰竭是最常见的死
亡原因。

作为SMA患儿，7岁的多多
不止一次问王敏：“妈妈，我什么
时候能打针？”

王敏没有办法回答孩子的问
题。诺西那生钠是全世界最早获
批进入临床治疗SMA的药物，也
是目前国内唯一一种治疗药物。
2019年进入国内的时候，诺西那
生钠一针价格高达近70万元。

今年1月，诺西那生钠降价
了，每针价格55万元，结合慈善援
助，每个患者每年花费55万元即
可。而这55万也仅仅是一个开始：
诺西那生钠的治疗包括负荷剂量
与维持剂量两部分，需要在第1
天、第14天、第28天、第63天分别
在鞘内注射，以后每4个月注射一
次，终生用药。

也就是说，每位SMA患儿的
治疗，需要每年都注射诺西那生
钠，一直到孩子长大、老去，活着
的每一天，都需要诺西那生钠的
支持。

在多多两岁查出身患SMA
后，力气就一点点抽离了他小小
的身体，到了上学年纪，别的孩子
在课间跑跳游戏，而多多只能坐
在教室里看着同学——— SMA最
主要的表现，就是“没劲”，随着肌
肉萎缩，孩子会一点点丧失跑跳
能力、走路能力、抬胳膊能力，甚
至是吞咽、呼吸的能力。

王敏想给孩子打针，但是经
济情况摆在眼前：夫妻俩老家都
在农村，好不容易才在城市扎根。

即便是咬咬牙给孩子凑出第一个
55万，下一针的费用从哪里出？

王敏不知道，也不敢想。为了
照顾多多，王敏成了孩子的全程
陪读，每天用小车推着孩子上学。
作为一个母亲，她为孩子付出了
一切，但是55万一针的诺西那生
钠注射液，却依然让她无能为力。

“孩子现在长大了，也懂事
了。跟他一起做康复训练的一个
小朋友打针后能走路了，多多就
问了我好多次，什么时候他也能
打针。”王敏说，每次听到孩子问
这个问题，她的心“都像针扎一样
难受”。

这次诺西那生钠注射液纳入
医保目录，业内人士分析，经过此
次国家医保目录药品谈判，患儿
家长们每年的自费费用或降至十
万元以内。

虽然对于普通家庭，这仍是
一笔不小开支，但是对于王敏来
说，10万以内的治疗费用已经不
再是可望而不可即的天堑。作为
母亲，她终于能够回答孩子的问
题：“过了元旦，下个月我们就去
打针，打了针，就能走路，跟其他
小朋友一样玩。”

患儿打针后情况好转
全家期盼“打下一针”

同样是SMA患儿，在注射诺
西那生钠半年后，小石头终于能

够单独坐起来了。在体力好的时
候，两条小胳膊也能举起来———
他身上有劲了。

为了凑够55万的医药费，马
飞几乎借完了所有能够借到的
钱：借来的钱加上两边老人支持，
凑够了第一笔药费，但接下来的
药费该怎么办？马飞说，他不知
道。“管不了那么多了，能打一针
是一针，打一针，孩子就多活一
点，好受一点。”

马飞说，给孩子用药后，小石
头身上的“力气”回来了，但他没有
办法高兴——— 下一个55万在哪里？

无药可医和没钱治病，虽然
都是绝望，但绝对是两种完全不
同的体验。马飞没有办法放弃。和
很多SMA患儿父母一样，他没办
法看着自己的孩子肌肉慢慢萎
缩，直到不能动，最后走向死亡。

为了延缓肌肉萎缩的过程，
马飞和家人每天不停地给孩子进
行外部力量训练。训练需要耗费
家长很多精力，每天至少三次按
摩，需要用手揉捏孩子腿上的每
一寸肌肉，按摩每一根脚趾，孩子
成长的每一天，都要家长反复揉
捏按摩无数遍。

3岁孩子的胳膊很软、很暖，
这只小小的胳膊瘦得不像话，轻
轻摩挲，能清晰感受到骨头的轮
廓，细嫩的皮肉只有薄薄一层，小
小的关节已经开始变形。

病痛折磨的不仅是孩子，更

是大人。马飞说，看着孩子痛，却
一点办法也没有，那种痛彻心扉，
只有当了爹妈，才会理解——— 绝
望，无奈、痛苦、悔恨……马飞在
不断寻求一切有可能延缓石头病
情的方法。尝试过各种康复手段，
尝试过干细胞疗法……一切“可
能有用”的疗法，花光了家里的积
蓄，经常是今天发了工资，明天就
因为药费清零。

马飞几乎用尽一切方式去救
孩子，但在山东大学齐鲁儿童医院
小儿神经内科主任金瑞峰看来，这
些努力，并没有治疗上的意义。

SMA的主要原因，是5号染
色体上的SMN1基因突变或者缺
失。通俗解释：神经细胞要想正常
工作，就要吃饭——— 人体制造的
一 种 蛋 白 。因 为 患 儿 基 因 里
SMN1基因无法正常发挥功能，
没法制造神经细胞需要的蛋白，
神经细胞吃不饱，就没法告诉肌
肉要运动，肌肉长期不活动，就默
认不需要活动，然后逐渐萎缩。作
为一种基因病，注射诺西那生钠，
是目前治疗SMA的唯一方式。

按照严重程度，SMA这种疾
病可以分为0型、Ⅰ型、Ⅱ型、Ⅲ
型和Ⅳ型。

0型患儿一般出生后就会死
亡。Ⅰ型患者发病年龄在6个月
内，预期寿命不超过2岁，呼吸衰
竭是主要的致亡原因。Ⅱ型患儿和
Ⅲ型SMA患儿发病时间会有不同

时间的推迟，因为肌肉无力，没法
固定和保护骨骼，SMA患儿会面
临脊柱侧弯、关节变形挛缩、胯骨
脱位等并发症，终身与轮椅为伴。

“由于经济原因，大部分患者
还没有接受诺西那生钠的治疗。”
金瑞峰告诉记者，按照遗传学概
率，普通人群中，大约每40-50个
人里有一个SMA携带者，如果两
个携带者结合，每次怀孕都有四
分之一的概率生下SMA患儿。

“全国范围内，目前选择打针
治疗的有100多个患者。我自己
坐诊的时候，一年平均能遇到六
七例SMA患者，但目前在医院
选择打针治疗的不到10例。”而
经过这次国家医保药品目录谈
判后，诺西那生钠注射液不仅降
价，更能够纳入医保报销范围
内，这将极大减轻患儿家庭的就
医负担。

“过了元旦，石头就该打下一
针了。”马飞说，他们有个SMA患
儿群，从早上开始，群里就已经

“炸锅了”，“好多家长都哭了，说
终于等到救命药进医保、降价，终
于能给孩子打上针了。”

基因检测
可预防罕见病

有SMA患儿家长形容，罕见
病家庭呼唤出台相关政策，看到
些许光亮时，既兴奋又着急。

2020年12月10日，国家医保
局发布对全国人大代表一份建议
的答复：目前已在我国上市的50
多种罕见病药中，有40多种纳入
了国家医药目录。国家医保局曾
表示，“天价药”难以纳入“保基
本”的国家医药目录，但依然有可
能通过特殊安排予以保障。

各省市也一直在探索“高值
罕见病药”的保障难题。如今，
SMA罕见病家庭，终于等来了
“有药能用、有药敢用”的曙光。

在推动出台罕见病药品保障
措施的同时，对于罕见病的预防
也逐渐引起重视。作为一种罕见
病，SMA的认知度低而成本高，
常规婚检或孕检都未纳入。也就
是说，绝大多数人是在孩子出生、
生病后才知道这一切。

根据《中国出生缺陷防治报
告》，我国的出生缺陷发病率约为
5 . 6%，与世界中等收入国家的
5 . 5 7%接近，与高收入国家的
4 . 72%具有较大差距。

全国出生缺陷监测数据显
示，出生缺陷仍是我国面临的严
峻问题，1996年-2014年出生缺
陷发生率由128 . 30/万上升至
157 . 03/万，近几年出生缺陷率总
体呈持续上升趋势。

在今年的全国两会上，全国
人大代表周洪宇提出，当前我国
已初步建立了从孕前、产前到产
后的三级防治体系。

目前该体系还存在一些问
题，比如政府及各部门在出生缺
陷防治方面的职责有待厘清和衔
接，稳定增长的投入机制还未确
立，预防出生缺陷的医疗资源和
服务能力远远不足。为此周洪宇
建议，推行免费婚检，降低出生缺
陷人口比例。

“孩子已经开始计算打针的
日子了。”王敏说，多多还不太明
白“过了元旦”是多久之后，但作
为一年级小学生，他已经开始掰
着手指头跟妈妈算打针的倒计
时，“还有不到三十天，我们就去
打针。” （文中人物为化名）

12月3日，济南晴。在送儿子多多上学时，王敏尽量用平静
的语气跟多多说着新一年计划：“过了元旦，妈妈就带你去打针。”

“哇！”听到妈妈的话，小推车上的多多欢呼起来，“我可以站起来
了吗？我也能出去玩了吗？”“嗯。”王敏忍住眼泪，怕多说一句就会
哭出来，“那时你就跟其他小朋友一样，能跑能玩。”

12月3日，国家医保局发布消息，全球首个用于治疗罕见病脊
髓性肌萎缩症(SMA)的精准靶向治疗药物诺西那生钠注射液被纳
入医保，2022年1月1日起正式执行。这也意味着，曾高达55万元一
针的诺西那生钠注射液，在纳入医保后将大幅降价，很多像多
多一样身患SMA罕见病的孩子，有可能获得生的希望。

▲马飞给孩子花55万元购买的诺西那生钠注射液。

▲医生正在为患儿注射诺西那生钠。

▲小石头打针后情况逐渐好转。
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