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　 　 【摘要】 面对新的科学技术革命与医学范式转型， 罕见病医学科作为融合基础研究、 临床诊疗、 药物研发与政策支

持的交叉型新兴学科， 正迎来前所未有的发展机遇。 本文系统梳理罕见病医学的学科内涵、 建设路径与现实挑战， 并提

出推动我国罕见病学科高质量发展的对策建议。
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２　　　　 　 Ｊａｎｕａｒｙ， ２０２６

　 　 党的二十大报告提出， 加强基础学科、 新兴学

科、 交叉学科建设， 加快建设中国特色、 世界一流的

大学和优势学科［１］ 。 学科体系是提高人才培养质量、
建设一流大学的基础和依托。 罕见病具有临床表现多

样复杂、 显著的遗传背景、 诊断和治疗手段缺乏等特

点， 常需要包括各临床医学、 遗传学及基础科学家在

内的 多 学 科 协 作 诊 疗 （ ｍｕｌｔｉｄｉｓｃｉｐｌｉｎａｒｙ ｔｒｅａｔｍｅｎｔ，
ＭＤＴ）。 因此， 亟需学科交叉融合的 “催化剂”， 加

强基础学科培养能力， 打破学科专业壁垒， 并对现有

学科专业体系进行调整升级， 瞄准科技前沿和关键领

域， 加快培养紧缺人才［２］ 。 长期以来， 因病例稀少、
认知不足、 资源分散， 罕见病长期处于医疗体系的

“盲区” “无人区”。 但随着基因组学、 生物信息学、
精准医疗等技术的突破， 以及国家政策与社会关注的

持续升温， 罕见病不再只是 “孤例”， 而是成为揭示

人类疾病机制、 推动医学创新的重要窗口， 也势必成

为新兴学科建设的重要范例。
罕见病与以常见病、 慢性病为代表的其他疾病的

核心差异， 源于其发病率极低、 病因极为复杂、 临床

表现极其多样的本质特征， 进而导致诊疗流程、 药物

可及、 医疗资源配置、 政策保障和社会认知等全链条

的显著不同。 对于需 ＭＤＴ 的罕见病和未诊断疾病患

者， 以及罕见病诊疗研领域综合素质强的复合型人才

培养而言， 这些差异决定了必须建立罕见病诊疗研特

殊体系， 而非套用其他常见病、 慢性病的诊疗模式，
也决定了必须推动和促进罕见病医学科的建设与

发展。
在此背景下， ２０２３ 年 ４ 月北京协和医院正式设

立罕见病医学科， 标志着我国顶级医疗机构对罕见

病系统化、 专业化管理的全面升级， 也标志着罕见

病医学作为一门新兴交叉学科正式登上历史舞

台［３］ 。 此后， 全国范围内的罕见病医学科、 罕见病

医学中心如雨后春笋般建立， 学科发展迎来前所未

有的机遇。

１　 罕见病医学科的学科定位与核心特征

罕见病医学科并非简单的临床科室增设， 而是基

于重大社会需求与科技变革催生的一门新兴学科， 其

本质特征体现在以下 ４ 个方面。
１􀆰 １　 高度交叉性： 打破传统学科壁垒

世界卫生组织 （Ｗｏｒｌｄ Ｈｅａｌｔｈ Ｏｒｇａｎｉｚａｔｉｏｎ， ＷＨＯ）
将罕见病定义为患病率低于 ０􀆰 ６５‰～ １‰的疾病。 全

球已知罕见病约 ７０００ 种， 估算全球罕见病患者总数

在 ２􀆰 ６ 亿至 ４􀆰 ５ 亿之间［４］ ， 我国罕见病患者总数超过

２０００ 万［５］ 。 罕见病涉及神经、 代谢、 免疫、 心血管、
呼吸、 泌尿等多个系统， 除少部分专科性极强的疾病

外， 大多数罕见病难以由单一专科完成全面评估与长

期管理。 罕见病医学科必须整合内科、 外科、 遗传

学、 儿科、 眼耳鼻喉科、 妇产科、 重症医学科、 药

学、 康复医学科、 心理科、 医学伦理学等多学科力

量， 形成以患者为中心、 依托 ＭＤＴ 的整合医疗模式，
实现从诊断到干预、 从治疗到照护的全流程、 全生命

周期闭环管理。
１􀆰 ２　 精准导向性： 依托前沿技术驱动

从蒸汽机时代到智能时代， 每一次科技革命都伴

随着学科边界的重塑。 罕见病因其高度异质性与遗传

复杂性， 必须依赖前沿新技术驱动学科发展。 下一代

测序 （ｎｅｘｔ⁃ｇｅｎｅｒａｔｉｏｎ ｓｅｑｕｅｎｃｉｎｇ）、 全外显子 ／ 全基因

组测序 （ｗｈｏｌｅ⁃ｅｘｏｍｅ ｓｅｑｕｅｎｃｉｎｇ ／ ｗｈｏｌｅ⁃ｇｅｎｏｍｅ ｓｅｑｕｅｎ⁃
ｃｉｎｇ）、 ＲＮＡ 测序、 生物信息学分析等技术的应用，
显著 提 升 了 罕 见 病 的 分 子 诊 断 率； 人 工 智 能

（ａｒｔｉｆｉｃｉａｌ ｉｎｔｅｌｌｉｇｅｎｃｅ， ＡＩ） 辅助表型识别、 类器官模

型验证、 基因编辑治疗等前沿新技术的不断涌现， 推

动罕见病医学向 “可诊、 可治、 可防” 迈进。
１􀆰 ３　 人文关怀性： 强调患者中心理念

以患者为中心是一种现代医疗服务理念， 其核心

内容包括尊重患者意愿、 关注患者体验、 实施个性化

医疗、 开展患者教育、 推进 ＭＤＴ 及持续改进医疗服

务［６］ 。 罕见病患者及其家庭往往面临巨大的心理压

力与经济负担。 罕见病医学科不仅关注疾病诊疗本

身， 更注重患者生活质量、 社会融入与长期随访， 倡

导缓和医学、 心理支持与社会救助相结合的服务模

式， 体现医学的人文温度。
１􀆰 ４　 政策联动性： 连接临床与制度创新

罕见病诊疗与药物可及性高度依赖国家政策支

持， 罕见病目录制定、 罕见病药物审评审批加速、 医

保准入机制完善、 新生儿筛查推广、 本地区门诊慢特

病病种纳入等政策， 均需与临床实践紧密结合。 因

此， 罕见病医学科天然具备 “政⁃产⁃学⁃研⁃医⁃用” 一

体化属性。

２　 罕见病学科建设的核心要素

罕见病因发病率低、 累及系统广、 诊疗难度大等

特点， 对学科建设提出了系统性、 复合型要求。 构建
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Ｖｏｌ􀆰５ Ｎｏ􀆰 １　 ３　　　　

完善的罕见病学科体系， 需聚焦组织架构、 人才队

伍、 诊疗平台、 科研体系四大核心要素， 形成 “诊
疗⁃研究⁃保障” 的闭环支撑体系， 切实提升罕见病诊

疗水平与患者获得感。
２􀆰 １　 组织架构建设是学科发展的重要基石

（１） 学科建制： 罕见病医学科主要诊治需要多

学科协作的罕见病及未诊断疾病患者， 并融入临床研

究， 学科建制采用 “大门诊、 小病房” 模式， 人员

聘用实行专职与兼职并行， 设置门诊、 病房、 遗传和

科研四大平台， 并在此基础上按照人才梯队分层次进

行复合型人才培养。
（２） ＭＤＴ 模式： ＭＤＴ 模式是破解罕见病误诊难

题的关键。 北京协和医院通过每周固定开展罕见病

ＭＤＴ 会诊， 将罕见病患者的平均确诊时间从 ４ 年缩

短至 ４ 周， 医疗花费降低约 ９０％， 为 ＭＤＴ 模式的推

广提供了实践范本。
（３） 建立 “中心⁃区域⁃基层” 三级网络： 以国家

级诊疗中心为引领、 区域医院为枢纽、 基层医疗机构

为触角， 实现罕见病筛查、 转诊、 诊疗的全流程覆

盖。 北京协和医院牵头建立的全国罕见病诊疗协作

网， 现已覆盖 ４１９ 家医院， 包括 １ 家国家级医院、
３３ 家省级医院和 ３８５ 家成员医院。 北京协和医院充

分发挥优质医疗资源辐射带动作用， 通过全国罕见病

诊疗协作网推动制定和更新罕见病诊疗技术指导文

件， 在全国范围内加强人员专业培训， 推广 ＭＤＴ 模

式， 打通双向转诊和远程会诊通道， 迄今通过全国罕

见病诊疗协作网转诊的患者已超过千例， 为 “中心⁃
区域⁃基层” 三级网络建立奠定了坚实基础。

（４） 组建多学科核心团队： 整合遗传学、 神经

病学、 儿科学、 影像学等学科力量， 形成优势互补的

诊疗合力， 为复杂罕见病病例提供全方位、 系统化

评估。
２􀆰 ２　 人才队伍建设是学科发展的核心动力

（１） 培养罕见病专科医师： 依托全国罕见病诊

疗协作网， 建立标准化培训体系， 提升医师对罕见病

的识别与诊疗能力， 破解 “罕见病医生比罕见病患

者更罕见” 的行业困境； （２） 建立遗传咨询师、 个

案管理师专业队伍： 填补罕见病基因诊断解读、 罕见

病患者长期管理的人才缺口； （３） 完善继续教育与

专业培训体系： 构建常态化继续教育机制， 通过学术

研讨、 案例分享、 国际交流等形式， 持续更新医务人

员知识体系， 确保诊疗水平与国际前沿接轨。

２􀆰 ３　 诊疗平台建设是学科发展的技术支撑

（１） 建立罕见病临床数据库与生物样本库： 罕

见病临床数据库与生物样本库是罕见病研究的核心资

源。 截至目前， 中国国家罕见病注册系统 （Ｎａｔｉｏｎａｌ
Ｒａｒｅ Ｄｉｓｅａｓｅ Ｒｅｇｉｓｔｒａｔｉｏｎ Ｓｙｓｔｅｍ， ＮＲＤＲＳ） 已注册罕

见病患者超 ９ 万例， 建立 ２４９ 个罕见病研究队列； 北

京协和医院罕见病生物样本库已采集 ７ 万余例罕见病

先证者及其家系的 ３０ 余万份生物样本， 为罕见病发

病机制探索和药物研发奠定了基础。
（２） 开发智能辅助诊断系统： 北京协和医院与

中国科学院自动化所联合研发的 “协和·太初” ＡＩ
大模型， 以北京协和医院高质量疑难罕见病病案、 专

家级循证决策和多学科推理逻辑为核心， 以我国罕见

病科研数据和教培数据库为支撑， 可为患者提供初诊

咨询服务， 有效提升罕见病筛查效率， 并加速诊疗流

程优化； 上海交通大学人工智能学院联合上海交通大

学医学院附属新华医院等共同研发的罕见病推理型智

能体诊断系统 ＤｅｅｐＲａｒｅ， 通过模拟临床医师诊断思维

路径， 由智能体协作完成整合与推理， 实现可解释的

主动诊断； 复旦大学智能医学研究院等研发的罕见病

智能筛查与辅助诊断系统， 重点聚焦法布雷病、 遗传

性血管性水肿、 发作性睡病等罕见病病种， 为患者提

供精准、 高效的筛查与诊断服务； 华中科技大学同济

医学院附属同济医院等研发的 “哪吒·灵童”， 构建

了面向儿童罕见病的危重症预警、 早期诊断、 规范治

疗、 全程管理的闭环智能模型。
（３） 建立远程会诊与转诊机制： 借助线上平台

实现优质医疗资源下沉， 让基层患者也能获得国家级

专家的诊疗指导， 打通罕见病诊疗的 “最后一公

里”。
２􀆰 ４　 科研体系建设是学科发展的长远保障

（１） 坚持基础研究与临床研究并重： 实现 “临
床⁃科研⁃转化” 的良性循环， 既要深入探索罕见病发

病机制， 也要聚焦临床诊疗中的实际问题， 形成

“以临床需求驱动基础研究， 以基础突破支撑临床进

步” 的发展格局； （２） 强化转化医学研究： 推动基

因治疗、 酶替代疗法等前沿技术向临床应用转化， 加

快罕见病药物研发与罕见病药物获批上市进程， 推动

转化研究重要成果落地； （３） 加强国内、 国际合作

与数据共享： 通过共建国内、 国际研究平台、 参与全

球多中心临床试验， 汇聚全国及全球智慧破解罕见病

诊疗难题。
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４　　　　 　 Ｊａｎｕａｒｙ， ２０２６

３　 罕见病医学科的发展现状： 协和实践与中
国模式

　 　 社会需求是新兴学科发展的核心驱动力。 北京

协和医院依托百年积淀与多学科优势， 主动回应患

者呼声， 将罕见病从 “多科共管” 转向 “专科专

治”， 在全院散发收治的基础上， 对需 ＭＤＴ 的罕见

病患者及未诊断疾病患者实现在罕见病医学科的集

中收治， 体现了公立医院的责任担当［３，７］ 。 特别是

于 ２０２３ 年 ４ 月正式成立罕见病医学科后， 北京协和

医院先后启用罕见病联合门诊、 罕见病医学科病

房， 标志着我国顶级医疗机构开始将罕见病作为独

立整建制学科进行系统规划与资源配置， 具有里程

碑意义［３］ 。
罕见病医学科协和实践已形成以患者为中心、 以

ＭＤＴ 为基础的罕见病诊疗研管整合医疗模式； 同时，
构建以患者为中心的 ＭＤＴ 医疗质控体系， 以罕见病

目录和疾病国际疾病分类 （ Ｉｎｔｅｒｎａｔｉｏｎａｌ Ｃｌａｓｓｉｆｉｃａｔｉｏｎ
ｏｆ Ｄｉｓｅａｓｅｓ， ＩＣＤ） 编码为抓手， 开展质量监测、 数据

分析与专业培训等综合性质量改进行动， 持续提升罕

见病医疗质量、 改善患者就医体验。 此外， 基于中国

住院医师培训精英教学医院联盟住院医师核心胜任力

框架共识， 北京协和医院积极探索罕见病医学科特色

教学培训模式， 覆盖医学本科生、 研究生、 临床博士

后及继续教育等各阶段， 强调在 “三基三严” 基础

上全面提升医务人员核心胜任力， 优化教学评价与反

馈体系， 成为我国罕见病复合型医学精英人才的培养

样板， 为我国罕见病领域培养具备优秀临床思维能力

和综合能力的复合型人才［８］ 。 在上述协和实践基础

上， 进一步凝练出罕见病医教研体系的中国模式， 并

通过主办会议、 举办培训班、 开展院际交流与国际交

流等多种途径进行展示与推广， 充分发挥医疗系统国

家队的示范引领作用。 当然， 从国家中心到区域中心

再到地方医疗机构， 我国罕见病诊疗研水平参差不

齐， 情况复杂多样， 涉及医疗水平、 经济发展及教育

资源差异。 因此， 罕见病医学科发展， 还需要各级医

疗机构在借鉴协和实践的基础上， 结合实际进一步细

化， 形成不同的可实践、 可发展的模式。

４　 罕见病医学科的现实挑战

当前， 罕见病医学科的发展仍面临多重挑战：

（１） 罕见病多重保障体系尚不完善： 缺乏罕见病顶

层制度设计， 多部门决策的依据、 目标和方法各异导

致决策不一。 （２） 学科身份尚未确立： 目前 “罕见

病医学” 尚未被列入国家医学学科分类目录， 缺乏

独立的招生资格、 职称晋升序列与专项经费支持， 制

约人才梯队建设。 （３） 知识体系尚不健全： 缺乏统

一的教学大纲、 教材体系与培训标准， 医务人员对罕

见病的认知整体偏低， 基层医疗机构的罕见病识别能

力薄弱。 （４） 资源整合难度大： 学科发展需要整合

协调罕见病医学科与其他专科的关系。 此外， 由于

绩效考核分割、 信息系统不通和利益协调困难等问

题， ＭＤＴ 运行效率有待提升。 （ ５） 药物可及性有

待提升： 我国已上市的罕见病用药仅百余种， 远低

于欧美国家水平， 部分高价药物尚未纳入医保， 患

者医疗负担沉重。 （６） 数据共享机制缺失： 罕见病

病例分散， 科研数据碎片化， 制约流行病学研究与

新药开发。 （７） 诊疗衔接存在瓶颈： 儿童期罕见病

发病率高， 随着诊疗水平提高， 更多罕见病患儿可

存活至成年， 但成人科医师对儿童罕见病患者进入

成年后的连续性诊疗经验有限。

５　 推动罕见病学科高质量发展的对策建议

５􀆰 １　 顶层设计： 纳入国家学科发展战略

罕见病是生命科学和生物医药科技创新的前沿领

域， 应持续健全完善罕见病 “诊疗⁃研究⁃转化” 一体

化体系。 尽管我国已取得阶段性成果， 形成了以罕见

病目录为抓手、 以罕见病诊疗协作网为骨架、 以

ＭＤＴ 为基础、 以三台 （ＮＲＤＲＳ、 中国罕见病诊疗服

务信息系统和国家罕见病质控平台） 两库 （罕见病

临床数据库和生物样本库） 为平台［９］ 、 以罕见病相

关诊疗指南［１０⁃１１］ 为规范的罕见病诊疗、 用药与医疗

保障工作体系， 但罕见病防治事业与罕见病学科高质

量发展仍面临诸多挑战。 罕见病防治是兼具医学、 科

学和社会属性的重要系统工程， 应做好顶层设计， 聚

焦政策立法、 研发、 诊疗、 保障、 预防， 以及注册登

记、 协作网建设、 ＡＩ 应用等框架性与基础性工作；
同时建议教育部、 国家卫生健康委员会联合推动将

“罕见病医学” 列为临床医学下的二级临床学科， 支

持高校开设相关课程， 开展本硕博一体化培养， 建立

规范化培训体系， 以强化人才梯队建设。
５􀆰 ２　 平台建设： 打造国家级罕见病医学中心

加快构建 “面向人民生命健康” 的罕见病科技



探索新兴学科罕见病医学科的建设与未来发展

Ｖｏｌ􀆰５ Ｎｏ􀆰 １　 ５　　　　

创新临床研究体系， 依托高水平医院， 建设集 “临
床诊疗⁃科学研究⁃药物转化⁃数据管理⁃人才培养⁃国
际合作” 于一体的国家级罕见病医学中心， 形成辐

射全国的技术支撑网络。 中心建设以解决罕见病诊

疗中的瓶颈问题和关键技术问题为重点， 建立罕见

病疾病负担的持续监测机制与罕见病、 未诊断疾病

患者的全病程信息化管理体系， 实现罕见病研究的

整体化布局和全局性资源调配； 以罕见病药物研发

和临床治疗为导向， 打破学科壁垒， 探索针对罕见

疾病的适用性策略， 推动信息技术、 ＡＩ、 基因编

辑、 组织工程、 干细胞等创新技术在罕见病诊疗中

的应用， 开展从基础研究到临床应用的全链条研发

设计。
５􀆰 ３　 制度创新： 完善医教研管协同新范式

扩展国家罕见病目录并进行动态更新； 建立罕

见病药物优先审评、 附条件批准、 医保谈判联动机

制； 推动新生儿遗传代谢病筛查， 实现罕见病早筛

早诊； 设立罕见病专项科研基金， 鼓励原创性研

究； 建立 “临床⁃遗传⁃基础⁃药学” 协同的诊疗新范

式； 推广应用以患者为中心、 以 ＭＤＴ 为基础的罕见

病医教研管体系； 各级管理部门需承担枢纽统筹、
规则制定、 资源调配、 机制保障的核心职能， 针对

需多学科协作诊治的罕见病及疑难未诊断疾病患

者， 推动形成以罕见病医学科牵头、 多专科协同的

诊疗格局。
５􀆰 ４　 数字赋能： 提升罕见病诊疗研能力

整合全国罕见病诊疗协作网现有资源， 依托

ＮＲＤＲＳ［７］ ， 促进临床研究、 药物监测与政策评估工

作开展。 ＡＩ 技术可深入挖掘海量多源跨模态的结构

化、 半结构化以及非结构化医学信息， 借助神经网

络、 知识图谱等先进技术辅助临床医师作出罕见病

诊疗决策， 提升决策效率与准确率。 近年来， 以

“协和·太初” 为代表的国内一批先进智能辅助诊

断系统的相继问世， 标志着我国罕见病 ＡＩ 大模型

技术已跻身国际前沿， 也标志着罕见病诊疗中国模

式取得重要突破。
５􀆰 ５　 社会共治： 激发多元主体参与活力

鼓励患者组织、 公益基金会、 医药企业、 媒体等

共同参与罕见病科普宣传、 患者心理支持与资源链接

工作， 营造关爱罕见病患者群体的社会氛围； 积极推

动与全球罕见病组织的交流合作， 参与国际罕见病诊

疗标准制定， 提升我国在全球罕见病治理中的话

语权。

６　 小结

罕见病医学科的兴起， 不仅是一个临床科室的

设立， 更是一次医学理念的深刻变革， 标志着医学

从 “以疾病为中心” 转向 “以患者为中心”， 从

“被动应对” 走向 “主动预防”， 从 “个体诊疗”
迈向 “系统治理”。 设立专门的罕见病医学科， 已

成为推动罕见病系统性诊疗、 促进科研成果转化、
提升患者福祉的关键举措。 罕见病医学科作为一门

新兴学科， 标志着我国医学发展模式正从 “以常见

病为中心” 向 “全病种覆盖、 全周期管理” 的新格

局转变。 随着学科体系的不断完善、 技术创新的持

续突破和保障体系的日益健全， 未来罕见病学科将

实现更高质量的发展， 为更多罕见病患者带来生命

的曙光。
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［２０２５⁃１２⁃２５］． ｈｔｔｐｓ： ／ ／ ｗｗｗ． ｎｅｗｓ． ｃｎ ／ ｐｏｌｉｔｉｃｓ ／ ｃｐｃ２０ ／ ２０２２⁃
１０ ／ ２５ ／ ｃ＿１１２９０７９４２９．ｈｔｍ．

［２］ 新华社． 向中国特色世界一流大学迈进———习近平总书记

在清华大学考察时的重要讲话激励高校师生砥砺奋进

［ＥＢ／ ＯＬ］． （２０２１⁃０４⁃２０）［２０２５⁃１２⁃２５］． ｈｔｔｐ：／ ／ ｗｗｗ．ｘｉｎｈｕａｎｅｔ．
ｃｏｍ／ ｐｏｌｉｔｉｃｓ ／ ２０２１⁃０４／ ２０／ ｃ＿１１２７３４９２８２．ｈｔｍ．

［３］ 沈敏， 张抒扬． 北京协和医院罕见病医学科建科初探

［Ｊ］． 罕见病研究， ２０２４， ３ （２）： １６４⁃１６７．
［４］ Ｎｇｕｅｎｇａｎｇ Ｗａｋａｐ Ｓ， Ｌａｍｂｅｒｔ ＤＭ， Ｏｌｒｙ Ａ， ｅｔ ａｌ．

Ｅｓｔｉｍａｔｉｎｇ ｃｕｍｕｌａｔｉｖｅ ｐｏｉｎｔ ｐｒｅｖａｌｅｎｃｅ ｏｆ ｒａｒｅ ｄｉｓｅａｓｅｓ：
ａｎａｌｙｓｉｓ ｏｆ ｔｈｅ Ｏｒｐｈａｎｅｔ ｄａｔａｂａｓｅ ［ Ｊ］． Ｅｕｒ Ｊ Ｈｕｍ Ｇｅｎｅｔ，
２０２０， ２８ （２）： １６５⁃１７３．

［５］ 新华网． 用心呵护 ２０００ 多万名罕见病患者 ——— 我国加

快探索罕见病诊疗与保障的 “中国模式” ［ ＥＢ ／ ＯＬ］．
（２０２２⁃１１⁃０３） ［２０２５⁃１２⁃２５］． ｈｔｔｐ： ／ ／ ｗｗｗ． ｘｉｎｈｕａｎｅｔ． ｃｏｍ ／
２０２２⁃１１ ／ ０３ ／ ｃ＿１１２９０９９４９６．ｈｔｍ．

［６］ Ｓｚａｓｚ ＴＳ， Ｈｏｌｌｅｎｄｅｒ ＭＨ． Ａ ｃｏｎｔｒｉｂｕｔｉｏｎ ｔｏ ｔｈｅ ｐｈｉｌｏｓｏｐｈｙ ｏｆ
ｍｅｄｉｃｉｎｅ； ｔｈｅ ｂａｓｉｃ ｍｏｄｅｌｓ ｏｆ ｔｈｅ ｄｏｃｔｏｒ⁃ｐａｔｉｅｎｔ ｒｅｌａｔｉｏｎｓｈｉｐ
［Ｊ］． ＡＭＡ Ａｒｃｈ Ｉｎｔｅｒｎ Ｍｅｄ， １９５６， ９７ （５）： ５８５⁃５９２．
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６　　　　 　 Ｊａｎｕａｒｙ， ２０２６

［７］ Ｘｉｅ Ｊ， Ｊｉｎ Ｙ， Ｓｈｅｎ Ｍ， ｅｔ ａｌ． Ａ ｐａｔｉｅｎｔ⁃ｃｅｎｔｒｉｃ， ｃｏｏｒｄｉｎａｔｅｄ
ｃａｒｅ ｍｏｄｅｌ ｆｏｒ ｒａｒｅ ｄｉｓｅａｓｅｓ： ｔｈｅ ｍｕｌｔｉｄｉｓｃｉｐｌｉｎａｒｙ
ｃｏｎｓｕｌｔａｔｉｏｎ ｐｒｏｇｒａｍ ａｔ Ｐｅｋｉｎｇ Ｕｎｉｏｎ Ｍｅｄｉｃａｌ Ｃｏｌｌｅｇｅ Ｈｏｓ⁃
ｐｉｔａｌ ［ Ｊ］． ＮＥＪＭ Ｃａｔａｌ Ｉｎｎｏｖ Ｃａｒｅ Ｄｅｌｉｖ， ２０２３． ｄｏｉ： １０．
１０５６ ／ ＣＡＴ． ２３． ０２９７．

［８］ 戴佳原， 须晋， 谢静， 等． 罕见病医学科临床医学博士后

教学模式探索 ［ Ｊ］． 协和医学杂志， ２０２４， １５ （ ５）：
１２２４⁃１２２９．

［９］ 朱以诚， 张抒扬． 我国罕见病诊疗和研究平台建立现状

和回顾 ［Ｊ］． 罕见病研究， ２０２２， １ （２）： ９３⁃９６．
［１０］ 国家卫生健康委办公厅． 国家卫生健康委办公厅关于印

发罕见病诊疗指南 （２０１９ 年版） 的通知 （国卫办医函

〔２０１９〕１９８ 号）［ＥＢ ／ ＯＬ］．（２０１９⁃０２⁃２７） ［２０２５⁃１２⁃２５］．ｈｔ⁃
ｔｐｓ： ／ ／ ｗｗｗ． ｎｈｃ． ｇｏｖ． ｃｎ ／ ｙｚｙｇｊ ／ ｃ１０００６８ ／ ２０１９０２ ／ ０７３５４０ｅ
８ｆ８３ｂ４ａ５４ａ２８６８４ｄ２３ｅ２ａｅ２ｆ５．ｓｈｔｍｌ．

［１１］ 国家卫生健康委办公厅关于印发软骨发育不全等 ８６ 个

罕见病病种诊疗指南 （２０２５ 年版） 的通知 （国卫办医

政函 〔２０２５〕 ２５２ 号） ［ ＥＢ ／ ＯＬ］． （ ２０２５⁃０６⁃１７） ［ ２０２５⁃１２⁃
２５ ］． ｈｔｔｐｓ： ／ ／ ｗｗｗ． ｇｏｖ． ｃｎ ／ ｚｈｅｎｇｃｅ ／ ｚｈｅｎｇｃｅｋｕ ／ ２０２５０７ ／
ｃｏｎｔｅｎｔ＿７０３１４２６．ｈｔｍ．

（收稿： ２０２５⁃１２⁃２５ 录用： ２０２６⁃０１⁃１３）
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