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中国儿童罕见病临床用药管理专家共识（2025版）
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【摘要】罕见病具有发病率低、种类繁多、诊断困难等特点，导致治疗药物研发受限。尽管我国出台多项政策推动罕见病

用药保障，但在儿童罕见病临床用药管理方面仍缺乏统一的共识或指南。该共识明确了罕见病定义，并从罕见病治疗用

药流程、超说明书用药管理、药物使用监测、医院药物储备以及药学服务体系构建等方面提出了建议。强调临床药师应参

与制定药物治疗方案，对超说明书用药进行严格评估与备案，并建立罕见病药物不良反应监测数据库。同时，建议医疗机

构建立罕见病药物储备清单及临时采购机制，完善药学服务体系，加强多学科协作，提升儿童罕见病药学服务质量。该共

识旨在规范儿童罕见病临床用药管理，保障患儿用药安全与权益，为医疗机构专业人员提供指导。
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Abstract Rare diseases are characterized by low prevalence,diverse disease types,and significant challenges in diagnosis, which
results in limited development of therapeutic drugs.Although China has implemented multiple policies to promote access to medications

for rare diseases ,there is still a lack of established consensus or clinical guidelines for medication management in pediatric rare diseases.

This consensus clarifies the definition of rare diseases and provides recommendations on the following aspects: therapeutic medication

process,management of offlabel drug use, monitoring of drug use,hospitallevel drug stocking,and the development of pharmaceutical

service systems.It emphasizes that clinical pharmacists should participate in formulating drug therapy plans, rigorous assessments
and documentation of offlabel drug use must be conducted,and a database for monitoring adverse drug reactions associated with

rare disease treatments should be established.Furthermore,it is suggested that healthcare institutions establish a designated list of

essential drugs for rare diseases,implement temporary procurement mechanisms,strengthen pharmaceutical service frameworks,

promote multidisciplinary collaboration,and enhance the overall quality of pharmaceutical care for pediatric patients with rare

diseases.The formulation of this consensus is aimed to standardize the clinical medication management in pediatric rare diseases to

ensure medication safety and safeguard the rights of pediatric patients, and to provide practical guidance for healthcare professionals in

medical institutions.

Keywords pediatrics; rare diseases; medication management; rational drug use; adverse drug reactions

罕见病，又称“孤儿病”，是一类发病率极低、

患者总数少、以遗传因素为主且多在儿童期发病的
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疾病统称，具有种类多、诊断复杂、病情危重、可治

性低、诊疗费用高昂等特点[1-]。据统计，全球罕见
病患者约4亿，中国患者数量已超过2000万[4-6]

目前仅有约1%的罕见病存在有效治疗药物，主要

归因于罕见病药物研发成本高、患者群体小、市场
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回报有限[7]。为应对这一困境,我国近年持续强化

政策支持：2016年发布的“健康中国2030”规划纲

要首次将保障罕见病用药纳入国家战略[8]；2018年

与2023年分两批发布《罕见病目录》，将207种疾

病纳入国家监管体系[9-10]；同时通过优先审批、财
税激励等措施加速罕见病药物研发与进口，显著

提升罕见病药物的可及性[1-13]
。

目前，国内外相继推出一系列罕见病专家共

识。《医疗机构罕见病药学服务专家共识（2025）》

侧重医疗机构罕见病药学服务标准体系构建[14]
《罕见病超说明书用药专家共识计划书》《罕见病

超说明书用药专家共识儿科（2025年版）》和《罕

见病超说明书用药专家共识（血液系统2024版）》，

为规范罕见病超说明书药提供业指引[15-17]

《米托坦治疗肾上腺皮质癌专家共识（2021）》则

聚焦于米托坦药物，为肾上腺皮质癌提供明确

的临床用药路径[18。Diagnosis and Management of
Opsoclonus-Myoclonus-Ataxia Syndrome in Children:An

InternationalPerspective等国外罕见病相关指南共识，

多聚焦于某一种罕见病对其诊断和治疗进行探

讨19-22]。目前尚无罕见病在儿童中的临床用药管
理共识或指南，罕见病用药在医疗机构的供应、保

障、使用、监测等流程方面缺乏规范化操作建议，

给临床用药管理带来诸多挑战。本共识将重点关

注医疗机构儿童罕见病治疗用药管理问题，为规

范临床儿童罕见病用药流程、用药合理性评估、医

疗机构罕见病药物供应与储备以及罕见病儿童药

学服务体系建立等提供相应支持。

提升罕见病药物的可及性[1-13]
。

1罕见病的科学定义

罕见病指在某个特定区域患者数相对较少的

疾病，不同国家或地区根据其具体情况对罕见病

的定义存在一定的差异。欧洲联盟的定义，罕见

病的患病率是小于1/2000的疾病。美国食品药品

监督管理局（FDA）的定义是指患病人数少于20

万的疾病[3]。日本罕见病基金会的定义则是患病
人数小于5万人(或患病率<1/2500)的疾病[24--5]

。

我国专家提出，符合以下3项指标中任何1项，即

认定为罕见病，但不包括罕见肿瘤、罕见病外伤、

罕见感染和传染性疾病：（1）新生儿发病率小于万

分之一；（2）患病率小于万分之一；（3）患者数少于

14万[26]。罕见病的分类目前尚无全球统一标准，

常见的分类方法主要依据病因、发病机制、受累系

统或病变部位等进行划分。根据Orphanet数据库

和我国国家卫生健康委发布的《第二批罕见病目

录》，按照罕见病比例可划分为以下类别:遗传性

疾病（罕见病中最大的类别，占一半以上）；肿瘤性

疾病；移植相关疾病；神经系统疾病；皮肤疾病；其

他如肾脏疾病、发育异常、血液病、内分泌疾病、眼

科疾病、风湿免疫病等[10,27-28]
O

2儿童罕见病药物管理及使用规范

2.1儿童罕见病治疗用药流程建议医疗机构成

立“罕见病用药管理小组”，成员包括临床、医务、

药学、护理、信息、医保等；制定院内《罕见病用药

管理实施细则》，明确各类药品（院内、自带、临时

采购）的审批流程、责任人；建立“罕见病用药绿色

通道”，优化临时采购以及药事管理委员会快速审

批流程。

为保证药物使用的安全性，各医疗机构应考

虑对医保药品、院内常备药品、临时采购药品、患

儿自带药品、超说明书用药等医院药事服务流程

进行固化[229]。临床药师应与临床医师共同参与罕

见病药物治疗方案的制定以及用药流程规划[30]
。

医疗机构罕见病治疗药物用药流程图如图1

所示。当使用的罕见病治疗药物为院内常备药品

确定罕见病药物治疗方案

药品为院内常备品种药品为本院临时采购品种药品为外购品种

填写临购申请表 外购申请备案

非超说明书用药 超说明书用药

?

已备案 未备案

↓
同时进行超说

明书用药备案

超说明书用药知情同意

罕见病药物治疗知识库维护

√

开具处方

处方前置审核

合格处方，院内取药 合格处方，院外取药不合格处方

开始药物治疗

监测疗效/不良反应

图1医疗机构罕见病治疗药物用药流程图
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或临时采购药品时，应设立处方前置审核系统对

罕见病药物的治疗方案进行审核[31]。当罕见病治

疗药物为患者自带外购药品时，除处方前置审核

系统进行罕见病用药合理性审核之外，临床药师

同时需要核对患儿的姓名、年龄、性别、科别、临床

诊断及药品名称、用法用量、药物相互作用、剂型、

规格、数量、性状、发票、合格证、出库单、检验单

（如对温度有要求的药品还需要提供温度证明等）

及《患者自带药品使用知情同意书》等信息，最后

方可在医疗机构内使用自带外购药品。1

当使用的罕见病治疗药物为超说明书用药

时，临床药师需根据医疗机构内超说明书用药证

据类型、证据质量分级、推荐意见及管理方法表对

超说明书用药进行评估，协助临床科室完成备案，

更新处方前置审核知识库。使用前须由患儿监护

人签署《患者超说明书用药知情同意书》[2]

2.2 儿童罕见病超说明书用药法律依据和实施条

件超药品说明书使用指药品的使用超出国家药

品监督管理部门批准的药品说明书中界定的使用
范围，包括但不限于未经批准的适应证、剂量、适

C
用人群、给药途径或给药频率、疗程等[33]
司

2021年通过的《中华人民共和国医师法》（以

下简称《医师法》)，首次明确“超说明书用药”合

法性问题[34]。《医师法》第二十九条规定，在尚无

有效或者更好治疗手段等特殊情况下，医师取得

患者明确知情同意后，可以采用药品说明书中未

明确但具有循证医学证据的药品实施治疗。《中华

人民共和国民法典》第一千二百一十九条规定：需

要特殊检查、特殊治疗的，医务人员应当及时向患

者具体说明医疗风险、替代医疗方案等情况，并取

得其明确同意；若未尽到前款说明义务，造成患者

损害的，医疗机构应当承担赔偿责任。

在实践中，具体可参考以下5个条件，来决定

是否可以实施超说明书用药：（1）影响患者生活质

量或危及生命的情况下，且无合理的可替代药品；

（2）用药目的不是试验研究；（3）经过所在单位相

关部门批准，如药事管理与药物治疗学委员会或

伦理委员会；（4）保障患者的知情权；（5）有合理的

医学实践证据[35-36]
。

2.3 儿童罕见病超说明书用药合理性考量建议

医疗机构成立儿童超说明书用药专家委员会，并

包含至少两位相关疾病领域专家，其中一位临床

专家，一位药学专家，或者相应的基础医学专家。

对于有并发症或多种超说明书用药的情况，建议

邀请多个领域不同的专家，例如循证医学专家、药

物经济学专家、流行病学专家、伦理和法律专家、

。
生物学和药理学专家等[32,37]
司

专家委员会可根据图2的流程使用风险收益

评估决策框架,来判断超说明书用药是否合理[32]

当使用常规药品即可获得良好临床获益时，应当

避免超说明书用药。若临床明确罕见病超说明书

用药的必要性，需评估符合超说明书用药实施条

件，确保药品使用的安全有效合理且可及。在特

殊情况下，无法获取证据级别较高的有效性证据

时，建议评估低等级循证依据（如病例对照、病例

系列、病例报告等），结合疾病严重程度、有无替代

治疗方案、药物特点、经济性等多种因素，评估患

者的可能获益和风险，综合制定推荐建议。

2.4 儿童罕见病超说明书用药的伦理考量  为保

护患者权益，《中华人民共和国民法典》和《医师

法》都规定，在儿童患者中进行超说明书用药时，

应充分尊重儿童自主权，取得患者和（或）近亲属

的知情同意[38]
。

超说明书用药的知情同意书至少应包括:（1）

告知本次用药涉及超说明书用药；（2）告知超说明

书用药的含义；（3）超说明书用药的原因；（4）建议

方案的性质、利和可能出现的不良事件和（或）

不良反应，以及其应急方案；（5）替代治疗方案的

性质和利弊；（6）用药注意事项；（7）随访相关事宜；

（8）如何监测和报告不良事件或不良反应[39-40]
。

2.5儿童罕见病超说明书用药的备案流程 临床

科室应梳理罕见病超说明书用药，递交超说明书

用药申请，提供相应的用药证据。罕见病的超说

明书用药建议仅局限在相应专科且由备案过的高

级职称以上医师开具。同时，针对每一种具体药

物，应当依据已有的罕见病指南和专家共识，结合

罕见病临床实践，制定罕见病临床路径，根据情况

制定药物从开具到发放、配制、使用、回收药品全

流程的标准化操作规程，确定超说明书用药方案

和管理不良事件和（或）不良反应的应急方案。以

上内容应与超说明书用药申请共同递交，由专家

委员会/药事会和伦理委员会进行评估。

3儿童罕见病治疗药物使用的监测

3.1患者不良反应的监测罕见病治疗药物由于

临床研究时患者数量的限制，以及儿科人群生长
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问题和替代治疗
1.未满足的医疗需求是什么（有药无法获得还是已有药物令人不满意或不适合）

2.目前可有的治疗选择

3.超说明书用药是否确实需要

4.在国外的使用说明中是否明确子临床应用

5.是否有临床指南或参考的药物手册中推荐了该药物的预备的超说明书应用

有效性 安全性 正确的剂量
1.用何临床参数和终点指标来 1.如何定义安全性关键参数 1.临床反应可以基于目标药物

充分验证有效 2.该药物的毒性是什么 的浓度或药效学参数预测或监

2.在儿童中的有效性是否有原 3.在儿童中的研究被报道的不 测吗
始研究。如果没有： 良事件是什么，如果没有，考虑 2.有任何跟儿科相关的临床研

3.是否在成人或其他儿童年龄 如下： 究有报道过剂量吗，如没有，需
组，用在同样或相似的适应证 3.1.在成人中，主要报道的不良 要考虑：在儿童或成人中是否
3.1.如果是，成人和儿童是否有 事件是什么 有药代动力学的数据，基于药
类似的疾病进程，药物干预和 3.2.基于毒理和成人数据，预期 代动力学数据和目标治疗浓

暴露应答之间的关系 在儿童中的不良事件是什么 度，目标人群中用什么剂量

3.2.如果否，药物的作用机制是 3.3.可以实施哪些方法来预防 3.在拟用年龄的人群中，药物

什么，基于这个作用机制，药物 或最小化风险，哪些风险是不 中的赋形剂是否有毒性

是否对预期的适应证有效 能通过防治措施来减轻的

结论：根据以上信息点收集拟超说明书的药物在儿童中的有效性，潜在风险，适合的剂量的证据和信息

权衡
1.如果受益大于不可避免的风险：考虑临床使用

2.如果受益小于不可避免的风险：拒绝临床使用

3.如果受益和不可避免的风险都未知，应考虑试验性质的使用而非临床应用

注意：证据的质量，医护专业人员的经验、专家意见、病人/监护人对风险的可接
受度，在做最终决定前，都应当纳入考虑

图2儿童罕见病超说明书用药风险收益评估决策框架

发育的特殊性，使用时应特别注意不良反应的监

测及上报[41-42]。罕见病患者应在每次随访时评估
药物使用的安全性，并定期进行实验室指标或者

影像学检查，尤其应当注意新的和严重的不良反

应的记录。常用的监测方法可参考表1。

建立罕见病药物不良反应监测数据库需要多

方合作，包括医疗机构、药品监管部门、研究机构

和患者组织等。同时，要确保数据的质量和完整

性，以提高监测结果的准确性和可靠性[43-45]。不
O

良反应监测数据库的建立流程可参考图3。

3.2 建立共享的罕见病超说明书用药数据库  建

议三级医疗机构和药品监管部门牵头建立罕见病

药物不良反应监测数据库以及罕见病超说明书用

药数据库，基于已有罕见病注册和直报系统进行

同质化管理，建立并完善针对超说明书用药不良

反应的共享机制，有助于医疗机构、监管机构和研

究人员更好地了解罕见病药物的安全性和有效

性，保障患者用药安全。

4医院储备罕见病药物管理方案

医院在储备罕见病药物时需要根据患者需求

和实际情况制定详细的计划。建议建立“罕见病

药物动态库存管理系统”，实现库存预警、有效期

管理、跨院调剂，与省级药品采购平台、罕见病药

物配送企业建立优先配送协议。储备罕见病治疗

药物，有效提高医院对罕见病患者的救治水平。

医院在选择储备罕见病治疗药物时，建议首

先明确罕见病患者的需求，了解特定罕见病的用

药情况。医院应建立一份详细清单，列出专门用

于治疗罕见病的药物，对患者数量较多、使用较多

的部分罕见病治疗药物进行常规储备，并根据患

者的临床特征和用药史，定期更新储备清单。在

选择药物时，需考虑药品的供应稳定性、使用频度

以及患者数量等因素，以确保储备的药物能够满

足患者的实际需求。对于未储备但可能用到的罕

见病药物，医院应建立可靠及时的供给渠道，保证
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表1罕见病用药不良反应常用监测方法

监测方法 措施

定期临床评估 询问症状、体格检查，对可能的不良反应进行观察和评估

实验室检查 结合具体病情和用药情况，定期进行血液学、生化学、肝肾功能等方面的实验室检测，以评估不良反应的发生和程度

心电图监测 重点关注药物可能导致的心脏不良影响，及时发现心脏相关的不良反应

影像学检查 对可能会产生药源性损伤的重要器官如肺部、肝脏等，进行定期影像学检查，如X光、计算机断层扫描、磁共振成像等

患者自我监测 教育患者自我监测一些生理参数，如血压、血糖、体重等，及时发现药物不良反应

不良事件报告系统建立不良事件报告系统，鼓励医生和患者主动上报药物的不良反应，从而及早发现和识别潜在的药物安全问题

收集来自临床试验、医院记录和药品监管机构的相关数据，包括
数据收集

患者的基本信息、用药情况、不良反应描述等

7

分类和编码 对收集到的数据进行分类和编码

1

4

数据存储和管理 建立一个安全可靠的数据库系统，确保数据的隐私和安全

I

?

利用统计学和数据挖掘技术对收集到的数据进行分析，发现不良
数据分析和挖掘

反应的模式和规律，及早发现潜在的药物安全问题

'

促进医学界、药品监管机构、患者和其他相关利益方之间的信息
信息共享

共享和沟通，促进罕见病药物不良反应的监测和管

图3不良反应监测数据库的建立流程

患者在需要药物时能尽快获得药物。医院可以与

制药公司签署长期供应协议，以确保及时、稳定的

药物供应。

除了专门用于罕见病治疗的药物外，医院还

应考虑储备一些可用于治疗罕见病及非罕见病的

通用性药物。这些药物可以作为备用选择，用于

应对罕见病患者的急需情况，同时也能够满足一

般患者的常规治疗需求[46-48]。建议医院在选择这
类药物时，充分考虑其治疗范围、适用病种和安全

性，确保能够灵活应对各类患者的需求。此外，医

院还应定期审核和更新这部分药物的储备清单，

以保持储备的有效性和实用性[17,49-50]
。

受罕见病患者人数的限制，很多罕见病治疗

药品医院无法进行常规储备，医疗机构应制定针

对罕见病用药的临时采购机制[51-5]。医疗机构可
与卫生服务部门、患者团体（罕见病联盟、罕见病

社会团体等）制药公司等相关方的密切合作，共同

制定并优化可行的药物临时采购以及紧急采购程

序方案。具体包括药品的申请、审批、采购、配送

等环节，以确保患者能够及时获取所需药物。同

时，应提供相关的药学服务和支持，确保患者在用

药过程中得到妥善管理5-57]
。

5 儿童罕见病相关全流程药学服务体系构建

5.1儿童罕见病合理用药体系概述多学科协

作（multi-disciplinarytreatment，MDT）是儿童罕见

病诊疗的必然途径。建立儿童罕见病MDT管理

药学服务模式，临床药师参与罕见病MDT，实行院

内和院外相结合，线上和线下相统一的服务模式，

提高用药的准确性[29]。临床药师基于循证药学理

论，与临床医师共同制定儿童罕见病治疗药物处

方集，推动儿童罕见病的规范化治疗[18,58-60]
。

建立罕见病用药管理体系，完善罕见病专科

临床药师培养体系。在罕见病儿童的诊疗过程，
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临床药师应提供专业的药学服务，包括但不限于

医疗机构药学门诊服务、药物重整服务、用药教育

服务、药学监护服务和居家药学服务。

5.2儿童罕见病全流程药学服务一般包括定期

对住院患儿进行药学查房，参与制定住院患者药

物治疗方案及用药监护，包括评估药物治疗方案

合理性、监督和检查药物之间的相互作用、评估治

疗药物疗效、监测药物不良反应、提高患儿用药依

从性等[61]。出于罕见病药物的可及性考虑,临床
药师需加强罕见病药物的系统培训学习，建立院

内自备药品临床管理规范和安全用药数据库，加

强患儿住院和出院后的治疗药物管理（medication

therapymanagement,MTM),指导药物合理使用[62]
C

推动建立“罕见病药学协作网”，实现专家资源共

享、远程药学门诊；开展“罕见病药师专项培训认

证”，提升药师专业能力；建立“罕见病患儿用药档

案区域共享机制”（需符合隐私保护政策），便于跨

院延续药学服务。

同时，推行“互联网+药学服务”，设立院内与

线上药学门诊，覆盖罕见病住院及随访药物管理

建立长期随访机制，定期进行药物评估和重整，及

时评估临床效果和安全性，保证罕见病患儿的用

药安全，做到以患者为中心，最大程度地提供合

理、有效、便捷的医疗服务[63]
。

5.3儿童罕见病用药教育与科普用药教育应分

层次多角度进行（1）加强罕见病的科普知识宣传

和教育，提高大众对罕见病的认知和关注水平；（2)

对患儿监护人进行用药教育，依据患儿家长的需

求，进行个体化和分层次的用药教育，确保药物治

疗方案正确实施，并根据监测指标及患儿症状体

征，定期评估药物疗效和安全性。

儿童罕见病用药教育与科普不仅是医学问

题，更是关乎社会文明进步的民生工程。需要以

“生命至上”的价值导向，将人文关怀融入每个服

务细节。唯有构建兼具科学精度与人文温度的服

务体系，才能真正实现“病有所医、药有所保”的健

康中国愿景

5.4儿童罕见病精准用药平台精准用药平台

（precisionmedicationplatform,PMP）是罕见病药学服

务体系的核心支撑工具，其目标是通过整合多维

临床数据、基因组信息、药动学参数和真实世界用

药反馈，实现儿童罕见病“个体化、数据化、智能

化”的用药决策支持[64-65]。基因与分子诊断模块

可识别致病变异、药物代谢酶多态性和靶点差异，

为预测个体药物反应奠定基础。通过持续采集血

药浓度、临床症状、影像或实验室指标及不良反应

信息，系统能够动态校正个体化模型，使剂量推荐

在不断更新中更贴合患者的真实状态。儿科罕见

患者群的剂量窗、疗效－毒性平衡和长期安全性，

可依赖于真实世界用药反馈的积累进一步提升平

台精准度[66]。未来随着数字孪生患者模型的逐

步成型，平台或将具备在虚拟环境中模拟不同剂

量和方案的能力，使治疗选择更可预测、更具前瞻

性67-68]
。

5.5信息化支持在儿童罕见病用药管理中的应

用儿童罕见病用药管理面临诊断难度大、用药

方案复杂、个体化需求高等多重挑战[69-70]。信息
化技术通过构建智能化的全流程管理体系，有效

提升了用药的安全性与精准性[71-7]。其核心应用
主要体现在以下方面：（1）电子医嘱系统与知识库

的智能联动：通过整合罕见病用药知识库，电子医

嘱系统能够实时提供用药决策支持。（2）个体化用

药风险评分模型的构建:基于患儿临床特征、基因

组数据及用药史，系统能够建立动态风险评估模

型。（3）AI辅助诊断与用药推荐系统的协同：AI技

术通过自然语言处理解析临床表型，将非结构化

病历数据转化为标准化术语，辅助早期识别罕见

病。在“真人医生+AI辅助”模式下，系统生成的

用药建议需经专家审核并签署，形成责任闭环，确

保医学决策的可靠性。（4）全流程闭环管理的实现：

信息化系统实现了从诊断到用药的全流程管理。

住院模块集成电子病历、检验报告与用药记录，形

成指标趋势分析图；出院后，通过移动端推送用药

提醒与随访计划。药事管理部门可基于大数据分

析全院罕见病用药情况，优化罕见病药品目录。

闭环管理模式能够有效提升诊疗效率，也为罕见

病患者的长期用药管理提供可持续的支持。

性67-68]
。

总结−

综上所述，本共识围绕儿童罕见病临床用药

管理的关键环节，从诊疗流程、超说明书用药规

范、用药安全监测、医院药物保障体系到全流程药

学服务与精准用药平台建设进行了系统阐述。通

过构建以循证为基础、多学科协作为核心、信息化

为支撑的综合管理框架，可显著提升罕见病患儿

的用药可及性、安全性与规范性。未来，随着数据
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平台、智能决策系统和真实世界证据的不断完善，

我国儿童罕见病用药管理体系将更加成熟，为实

现“人人享有高质量罕见病医疗服务”的目标奠定

坚实基础。
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