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罕见病日背景与意义
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由于罕见病患病人数少，且大部分属于先天性、

慢性病，这些患者常常在诊断、治疗和社会支持

等方面面临诸多困难。

罕见病患者面临多种挑战

通过设立国际罕见病日，有助于汇集全球力量，

共同关注罕见病患者群体，推动相关研究和医疗

资源的投入。

提高全球对罕见病的认识

国际罕见病日旨在倡导社会各界平等对待罕见病

患者，尊重他们的生命权和健康权，消除歧视与

偏见。

倡导平等与尊重

国际罕见病日设立原因



每年的国际罕见病日都会有一个主题，这些主题不仅涉及
罕见病的诊断、治疗，还关注患者的心理、生活等方面，
从而体现罕见病的多样性和复杂性。

强调罕见病的多样性

通过每年的主题，可以集中探讨罕见病领域某个特定的问
题或挑战，如诊断技术的创新、药物研发的进展等，从而
推动相关问题的解决。

聚焦特定问题与挑战

有针对性和感染力的主题能够引发公众的共鸣，促使更多
人关注罕见病问题，进而转化为实际的支持与行动。

激发社会共鸣与行动

每年主题及其重要性



普及罕见病知识01

通过国际罕见病日的宣传活动，向公众普及罕见病的基本概念、种类、

症状及治疗方法等知识，提高公众对罕见病的认知水平。

分享患者故事与经历02

让罕见病患者有机会分享自己的故事和经历，使公众更加直观地了解罕

见病对患者及其家庭的影响，从而增强对罕见病患者的理解与关爱。

倡导社会支持与参与03

国际罕见病日旨在倡导政府、医疗机构、企业和社会各界共同参与罕见

病的防治工作，为罕见病患者提供更好的医疗和社会支持。

增强公众对罕见病认知与关注
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罕见病定义与分类



罕见病的影响

罕见病虽然单一疾病患者数量少
，但病种繁多，且多数为慢性、
严重性疾病，常累及人体多系统
、多脏器，严重影响患者生命健

康和生活质量。

罕见病定义

罕见病是指在新生儿中发病率小
于1/万、患病率小于1/万、患病
人数小于14万的疾病，具有较低

的发病率和患病率。

罕见病的认知

由于罕见病发病率低，公众对罕
见病的认知有限，导致罕见病患
者在诊断、治疗、康复等方面面

临诸多困难。

什么是罕见病



遗传性罕见病

由基因突变或遗传物质改变导致的疾病，具有家族聚集性，如先天性代谢缺陷、遗传性神

经肌肉疾病等。这类疾病往往病情严重，且难以根治。

获得性罕见病

非遗传因素导致的罕见病，如自身免疫性疾病、感染性疾病等。这类疾病可能由环境因素、

感染、免疫异常等多种原因诱发，治疗难度因疾病类型而异。

罕见病的特点

罕见病通常具有病情复杂、诊断困难、治疗费用高昂等特点。此外，罕见病患者还面临社

会认知度低、医疗保障不足等困境。

罕见病类型及特点分析
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诊断标准
罕见病的诊断主要依据患者的临床表现、家族史、实验室检查及影像学检查等结果。由于罕见病

种类繁多，各种疾病的诊断标准不尽相同，需要医生具备丰富的临床经验和专业知识。

诊断流程
罕见病的诊断流程通常包括初步诊断、详细检查和确诊三个阶段。初步诊断主要依据患者的症状和体征进行大致判

断；详细检查则通过实验室检查、影像学检查等手段进一步明确病因；确诊则是在综合分析各项检查结果的基础上，

给出明确的诊断结论。

诊断挑战

由于罕见病发病率低，医生在日常工作中接触到的病例有限，导致诊断经验相对不足。此外，罕见病的临床表现多

样且复杂，容易与其他疾病混淆，增加了诊断的难度。因此，提高医生对罕见病的认识和诊断水平至关重要。

诊断标准与流程简介
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国内外罕见病现状对比
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社会认知度低

社会对罕见病的认知度普遍较低，导致患者在教育、就业等方

面受到歧视和排斥。
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诊疗困难

由于罕见病种类繁多、症状复杂，且多数医院缺乏相关诊疗经

验，导致患者难以得到及时、准确的诊断。
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药品稀缺

许多罕见病缺乏有效的治疗药物，且进口药品价格昂贵，给患

者家庭带来沉重的经济负担。

国内罕见病患者生存现状



许多发达国家建立了完善的罕见
病诊疗体系，包括专门的罕见病
研究中心和诊疗团队，提高了患

者的诊疗效果。

完善的诊疗体系
国外在罕见病药品研发方面投入大
量资金，同时实施药品价格谈判和
医保报销等政策，保障患者的用药
需求。

药品研发与保障

通过各类宣传活动和教育项目，提
高公众对罕见病的认知和关注度，
为患者营造良好的社会环境。

社会宣传与教育

国外先进经验及政策支持
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