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以患者为中心，以价值医疗为抓手 

——推动罕见病患者组织数据登记和专题调研能

力建设，辅助政府决策 

 

武田(中国)投资有限公司 

 

摘要 

在临床专家和政府部门的关怀与推动下，罕见病诊疗和用药保障工作在

我国得到了快速的发展。由于罕见病的特点，进一步推动罕见病医疗服务事

业亟需一手的真实数据和证据收集。当前，我国的罕见病患者组织在社会的

关爱和各方力量扶持下获得了长足的发展。近年来，我国罕见病患者组织已

开始积极参与开展病友群体的数据登记和专题调研工作。 

有序、系统地开展患者登记和调研工作，能够直接服务于罕见病患者群

体的用药可及性；助力以患者为中心、以价值医疗为抓手的医疗改革；并推

动患者参与相关工作和健康结果真实世界数据体系建设、辅助政府的医药医

保决策。整体而言，我国患者组织的相关工作近年来取得了显著的进步。罕

见病患者组织已普遍开展患者登记工作，开展形式日益多元，不少患者组织

也已开展专题调研工作，实际产出的数量和质量都得到了提升，在行业内形

成了一定的规范和引导，在推动罕见病诊疗和用药保障工作的发展上发挥了

重要的作用。但在看到可喜进步的同时，我们也观察到患者组织相关工作在

数据收集维度全面性、数据质量、调研项目延续性等方面的问题。这些问题
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影响了患者组织数据和证据的应用，使其不能发挥最大价值助力相关医疗服

务和保障体系优化。 

从国际上发展的实践经验来看，为了帮助患者组织的数据和证据在患者

全病程管理体系中发挥最大的价值，本报告建议有关部门在政策制定过程中

加强患者参与，并提供强有力的支撑体系，鼓励和指导患者组织规范、有序

地开展相关工作，具体建议包括： 

1. 鼓励并指导患者组织开展数据登记与调研工作。认可患者组织的数据

证据价值，鼓励患者组织开展数据登记和调研工作，提升患者组织对登记调

研的认识和重视程度。同时，有关部门也需要公开或推动专业机构提供规范

和方法指导，例如明确相关部门的数据需求，制定数据收集、分析和透明度

的标准，推动工作的系统化和专业化。 

2. 在医疗、医保等相关政策制定中引入患者声音、加强患者参与。卫健、

医保等相关的政策制定部门需要开放沟通渠道，以便患者组织定向沟通，提

供数据证据，支持中央和地方政府的政策制定和优化。 

3. 引导专业机构和慈善力量参与，形成相关公益生态圈。相关指导部门

应鼓励学术机构、智库机构、咨询调研等各类专业机构，更系统的参与协助

罕见病患者组织收集病友数据、完成调研报告等工作；并引导社会慈善组织，

尤其是大型基金会，关注罕见病领域，助力行业生态圈的系统搭建。 
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一、前言 

在临床专家和政府部门的关怀与推动下，罕见病诊疗和用药保障工作在

我国得到了快速的发展。由于罕见病的特点，进一步推动罕见病医疗服务事

业亟需一手的真实数据和证据收集。当前，我国临床和学术界已经陆续开展

了许多相关的患者登记和研究工作。例如，2004 年我国血友病协作组成立并

开发了患者登记系统，并于 2009 年被卫生部指定为国家血友病病例信息管

理系统；2016 年北京协和医院联合国内多家医院，共同建立了中国国家罕见

病注册系统（简称 NRDRS）。但这些临床和学术的注册登记系统均由医生进

行填报，聚焦患者的疾病表现和治疗情况，未纳入患者视角的现状以及需求。

推动我国罕见病价值医疗事业发展亟需来自患者的一手真实数据和证据收集，

在该背景下，患者组织开展的病友数据登记和调研工作具有极其重要的价值。 

我国的罕见病患者组织在社会的关爱和各方力量扶持下获得了长足的发

展。自千禧年以来，血友病、白塞病等罕见病患者以单病种组织为单位开始

行动，通过线上社群等形式初步建立了自身的患者组织构架雏形。随着组织

的发展，这些患者组织从最初的互助社团，慢慢开始向有序、专业的组织转

变，通过线上资讯和线下活动等形式开展患者服务工作，聚焦病友教育、资

金救助、公众倡导和社会支持等主题。我国患者社群在 2012 年后进入了加速

发展阶段，多个单病种社群成立了正式的患者组织。同时，平台型患者组织

开始出现，代表罕见病患者整个群体进行发声，并为单病种的患者组织提供

支持。此外，患者组织也寻求与更多的外部相关方合作，通过搭建更大的平

台整合社会资源。经过二十余年的发展，目前国内名称固定、活动规律的罕

见病患者组织已有 130 家1。 

 
1 陈懿玮. (2021). 中国罕见病综合报告 2021. http://www.diagnoschina.com/research/detail/nid-83 

http://www.diagnoschina.com/research/detail/nid-83
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近年来，我国罕见病患者组织已开始积极参与开展病友群体的数据登记

和专题调研工作，以了解发病人数、确诊经历、治疗现状、经济负担和社会

发展等多方面情况，并通过合适的形式和渠道进行传播倡导，推进罕见病的

诊疗服务与医保政策制定。在我国的当前发展背景下，罕见病患者登记指由

病友在患者组织的平台上进行注册并填报数据和相关信息，包含病友基本信

息、疾病情况、诊疗经历、用药情况（包括不良反应）、以及医疗保障和费

用支出情况等。患者常规登记一般发生在新病友加入的时候，患者组织会进

行新病友基本信息的收集。在通过常规登记建立一定的数据基础后，患者组

织通常会进一步开展特定主题的患者调研，例如对病友历年信息进行汇总分

析，对病友生存情况和经济负担开展综合研究等，以期更全面、客观地反映

患者生存现状与诉求。基于掌握的患者数据和调研成果，患者组织可以面向

社会群体、制药产业和政府部门等进行沟通、合作与倡导，推动相关的社会

支持和用药保障政策。 

二、患者组织开展罕见病患者登记和调研的重要性和时代意义 

有序、系统地开展患者登记和调研工作，不仅对内能够服务于罕见病患

者组织自身关于诊疗指导、病友关爱、疾病宣传教育、以及政策倡导的工作

目标与使命，对于患者、医疗服务体系和有关政府部门，还存在以下重要意

义：  

第一、直接服务于罕见病患者群体的用药可及性：通过患者组织登记数

据和调研证据，掌握我国各罕见病病种患者的分布与患病情况，系统了解患

者的诊治现状与未满足需求，有助于推动一系列的工作。从罕见病诊疗和管

理全周期体系的路径来看，如图 2.1 所示，患者登记数据和调研产出可以服

务于这个链条上的各个环节： 
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图 2.1 患者登记和调研对患者组织工作目标的支持 

第二、助力以患者为中心、以价值医疗为抓手的医疗改革：目前我国医

药卫生体制改革进入深水区，我国政府在政策环境、医疗体系和支付方式等

方面对价值医疗进行了积极探索，期望以更少的医疗成本获得更大的医疗价

值。“价值医疗”（value-based healthcare,VBHC）以患者为中心，充分考虑患

者在医疗全流程中的需求和体验，通过监控患者群体的医疗效果，控制消耗

的医疗资源和成本，为患者提供更高价值的医疗服务2。这需要通过患者视角

对医疗效果进行评估，从而关注特定疾病患者的整个医护过程，持续改进医

疗服务的效果和效率，提升医疗服务价值。罕见病因其多数都无法治愈，需

要长期用药、带病生存的特性，更需要多方位的患者数据进行持续评估和反

馈，以基于价值的全周期医疗服务体系帮助患者在可控的成本下获得高质量

的医疗服务。 

第三、推动患者参与度和健康结果真实世界数据体系建设、辅助政府的

医药医保决策：询证不仅仅是临床医学的要求，对于政府的医疗医保政策而

 
2  石晶金,晏雪鸣,王淼,崔文彬,吴丹麦,于广军 .价值医疗推动我国医疗服务模式转型.(2021).中国医

院,2021,25(1):30-32.  
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言，数据和证据也应是决策的基础。从价值医疗的角度出发，政策制定者应

当要求相关组织跟踪患者治疗需求、临床体验和健康结果，制定数据收集、

分析和透明度的标准，并推动患者参与度的提升。我国患者组织开展了大量

的罕见病患者登记和调研，在这个方向上做出了高质量的产出和良好的模式

示范，在辅助政府的相关政策制定方面也卓有成效。 

三、罕见病患者组织登记和调研工作的开展现状 

得益于罕见病保障环境的整体提升，和平台型机构、相关企业等多个重

要相关方的助力，近几年来，我国不少罕见病患者组织已开展病友群体的数

据登记和专题调研工作，在推动罕见病诊疗和用药保障工作的发展上发挥了

重要的作用。 

（一）我国当前患者登记工作的开展情况与成就 

目前我国罕见病患者组织已普遍开展患者登记工作，开展形式日益多元，

在数据收集维度、数据质量和登记工具应用方面显著提升，并在推动登记数

据的外部应用上形成了四种主要模式。 

据病痛挑战基金会统计，我国 75.4%的患者组织曾开展过患者登记3。多

数患者组织开展的常规登记工作已主要涵盖病友的人口社会学信息、患病信

息、确诊和治疗信息。而近年来，也有近 40 家患者组织与第三方机构协同开

展患者的综合调研，在原有患者登记的数据维度上深化了诊疗信息的数据颗

粒度，并拓宽了数据收集维度，将患者经济负担、生命质量、社会融入情况

等也纳入了登记范围，为更好地服务患者、推动与外部相关方的沟通提供了

有力的支撑。 

罕见病患者组织登记数据的整体准确性可以基本满足患者组织的工作需

 
3 王奕鸥.（2021）.罕见病议题中的患者参与和患者角色创新. 2021 罕见病合作交流会发言 
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求，平台型患者组织以及部分由平台型机构支持的单病种患者组织，也已具

备在数据登记表单设计和后期质控方面进行多方位审核质控的能力。而在获

取登记数据后，部分患者组织也已将经过处理的数据通过合作的形式得以应

用，从而更好的服务病友。目前，患者登记数据的外部应用主要包括四种模

式：协助新疗法的临床开展、协助临床专家掌握患者情况、协助优化药物供

应以及协助保障政策和救济措施的制定。 

（二）我国当前患者调研工作的开展情况与成就 

患者组织调研工作的发展历程较短但发展迅速，罕见病患者组织作为一

个整体，在对患者调研的重视程度和规划工作上已有了显著的突破，调研产

出质量也不断提升，并形成了面向不同对象的有序传播方式。 

2018 年以来，随着政府和社会各界对罕见病关注的不断提升，罕见病联

盟等相关机构的成立聚集了更多的社会力量，以及罕见病患者组织专业度的

不断提升，各类调研项目和产出开始呈现快速发展的势态。根据最近的行业

调研和统计，有 37 家患者组织曾开展相关患者调研项目。少数单病种患者组

织已开展了专题的深入调研，在常规调研的分析维度上增加了社会融入和性

别视角等方面，为提升调研工作的覆盖面和质量做出大量努力，并在一次性

横断面研究的基础上，开展了定期综合调研或追踪调研等纵向研究、以及持

续的年报研究规划。而平台型机构一方面协助单病种组织的工作开展，另一

方面也在推动区域调研、整体保障制度、行业发展以及国际实践等宏观主题

的研究和倡导工作。 

经过几年的发展，患者组织的调研方法更为严谨科学，调研产出质量有

显著提升，并且能够结合政府保障政策和用药可及性等方面的变化，产出具

有针对性的调研成果。在调研报告的传播上，当前患者组织基于不同的倡导
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目标，已将生成的调研成果向相关医务工作者、卫健部门、医保和民政等保

障部门和社会大众进行广泛传播。调研成果的传播和倡导，为推动罕见病诊

疗和用药保障事业的发展，提升社会公众对罕见病的关注与支持发挥了重要

作用。 

四、政策建议 

整体而言，我国患者组织的相关工作近年来取得了显著的进步，实际产

出的数量和质量都得到了提升，在行业内形成了一定的规范和引导。但在看

到可喜进步的同时，我们也观察到了一些问题，例如：在患者登记方面，当

前的数据收集维度不全面、数据质量参差不齐；在开展患者调研方面，高质

量的产出集中在少数患者组织、调研项目缺乏延续性；在传播和倡导方面，

缺乏畅通的渠道和系统的执行方法、触达效果差异较大等。这些问题影响了

患者组织数据和证据的应用，使其不能发挥最大价值助力相关医疗服务和保

障体系优化。从提升空间来看，现有的患者登记和调研工作还远远不够成熟，

在规范性、系统性和执行效率等多方面仍有改进空间。 

究其原因，首先，由于我国患者组织发展阶段差异较大，许多机构还没

有从组织使命的高度来重视和规划患者登记和相关调研工作；其次，部分机

构意识到其重要性，但内部成员的专业能力和实践经验比较欠缺；第三，业

内的部分机构已经形成了优秀的实践经验和产出，但在行业层面没有形成公

认的规范以及具体的工具指导；最后，患者组织的外部合作生态圈正在逐步

形成，但对于大部分患者组织而言仍缺乏具体指引，无法及时有效的开展外

部合作和获取支持。 

从各国发展的实践经验来看，为了帮助患者组织的数据和证据在患者全

病程管理体系中发挥最大的价值，需要政府在政策制定过程中引入患者声音、
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加强患者参与，并提供强有力的支撑体系，鼓励和指导患者组织规范、有序

地开展相关工作： 

（一）鼓励并指导患者组织开展数据登记与调研工作 

患者组织的现行登记与调研情况，在一定程度上受到其内部意识和能力

的制约。为更好推动患者组织开展相关工作，有关部门需要发声： 

（1）认可患者组织的数据证据价值，鼓励患者组织开展数据登记和调研

工作，并提升患者组织对登记调研的认识和重视程度。例如，在罕见病创新

疗法开发方面，有关部门可以鼓励院校等科研机构在相关创新疗法的研究中

与患者组织开展合作，由患者组织收集患者人口学、确诊情况、用药情况、

实际疗效等相关真实世界数据，为创新疗法的开发助力，并对药品临床试验

设计方案提供反馈，协助临床试验招募，以便加速创新疗法开发。 

（2）提供相关规范和方法指导，例如明确有关部门的相关数据需求，制

定数据收集、分析和透明度的标准，推动工作的系统化和专业化。有关部门

可以发文，为患者组织的数据收集提供指导、制定标准。例如，向患者组织

公示哪些真实世界数据是卫健、医保部门需求程度较高的内容，同时，告知

患者组织，若希望其数据证据在政策制定过程中创造价值，其数据需要符合

什么标准，以便罕见病患者组织收集和提交更为科学有效的证据。 

（二）在医疗、医保等相关政策制定中引入患者声音、加强患者

参与 

罕见病患者相关数据和生存状况等调研产生的证据，可以很好地支持中

央和地方政府的政策制定和优化。因而，建议有关部门： 

（1）开放沟通渠道，以便患者组织定向沟通，提供数据证据。一些欧洲

国家的监管部门已在药品医疗保障准入的过程中，通过流程设计让患者组织
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和代表参与卫生技术评估。从国际经验来看，通过患者组织数据证据呈现支

持政策制定的实践也已经较为成熟。不少国际患者组织已通过提供询证证据

的方式，说明患者群体的现存问题，推动本国的保障政策制定。患者组织提

供的真实世界数据，能够推动相关部门充分考虑患者视角，作出更合理、有

利于患者的决定。过去，我国相关监管和决策部门已经做出相关探索，给与

患者和产业相关政策和技术指导，加强患者的参与度和发言权。例如，2022

年 7 月国家药品监督管理局药品审评中心发布的《组织患者参与药物研发的

一般考虑指导原则（征求意见稿）》，充分体现了获取患者实际需求和治疗

经验的重要意义。未来，我国的药监和医保部门，在进行新药审批、医保目

录纳入等决策过程中，可以更多引入罕见病患者声音，更好的协助政府部门

进行相关决策。 

（三）引导专业机构和慈善力量参与，形成相关公益生态圈 

建议政府鼓励相关方参与，联合专业资源多方共建患者登记调研工作的

生态圈。 

（1）引导学术机构、智库机构、咨询调研等各类专业机构，更系统的参

与协助罕见病患者组织收集病友数据、完成调研报告等工作。行业规范的制

定、方法论的整理以及协助患者组织提高产出质量的工具开发，都涉及到调

研、总结和策略制定等专业能力，需要专业机构的参与，进行各方意见整合

和整体项目管理。相关管理部门可引导专业机构关注罕见病患者数据登记和

专项调研领域，在制定行业规范和标准时引入专业机构的参与，推动行业升

级转型。 

（2）引导社会慈善组织，尤其是大型基金会，关注罕见病领域，助力行

业生态圈的系统搭建。社会慈善组织，在慈善资金筹集和项目资助等方面较
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为专业，而基层患者组织在项目资金募集方面的痛点较多，建议民政等部门

鼓励与医疗救助和公益支持相关的基金会参与制定系统的专项计划，探索项

目资金支持方面的可持续发展路径，为罕见病患者组织的登记和调研工作提

供更多的慈善资源。同时，建议有关部门也引导专注基层组织成长、公益人

才培养等话题的基金会，关注罕见病患者组织领域，为这个领域的基层组织

和公益人才提供更多的行业支持。 

五、免责声明 

1、本报告由武田制药中国关联企业武田(中国)投资有限公司（以下简称

“武田中国”）组织编写，相关起草等由艾社康（上海）健康咨询有限公司负

责执行。在此过程中，武田中国未参与具体患者信息的处理等。 

2、本报告仅对仅对搜集到的信息情况进行客观陈述，不代表武田中国认
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