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与罕见病抗争的他们：

只想独立而自由地生活

一碰就骨折的“瓷娃娃”：
吃苦可以让糖变得更甜

骨折、手术、再骨折、再手术
……2002 年，未满两岁的樊漪慧
由于骨质脆弱， 一碰即骨折，被
确诊患有成骨不全症。

“长时间被禁锢在病床上，
画画于是成为了我最好的朋友，
我觉得画笔是世上最自由的东
西， 从我拿起它的那一刻起，就
再也没有试图放下过。 ”樊漪慧
握着手中的油彩画笔，开始在白
色画布上渲染她心里梦幻多彩
的“理想国”。

小时候的漪慧由于骨密度极
低，极易发生骨折，且由于临床上
无特殊治疗， 只能通过严格预防
骨折，一直到骨折趋势减少为止。

“磕磕碰碰总免不了，于是，骨折
总是突然地发生， 一骨折还不止
是一两处，而是全身多处骨折。家
里人带着我去附近的医院打石
膏， 往往是五六个大人摁住我在
病床上，医生转我的腿、手肘……
那种痛， 我至今不知道怎么用语
言形容。 ”漪慧告诉记者，严重骨
折之后， 往往得在床上躺上三个
月不止，因此，她的童年时光几乎
都在医院度过。

为了给漪慧更全面的看护，

她的母亲辞去了工作，但即使处
在 24 小时几乎无间断的看护之
下，小漪慧仍然时不时地出现状
况。 与此同时，疾病给漪慧的家
庭带来了巨大的经济负担，多年
辗转求医耗空了家庭积蓄，漪慧
的家人不得不变卖了原来的房
子，一家人搬到更狭逼的住所。

2013年， 同患有脆骨病的漪
慧父亲， 由于并发心脏病与世长
辞，漪慧当时年仅 13岁。“我一直
知道他生病，我越长越大，他越病
越重，后来常常彻夜地咳嗽。我知
道他随时会离开这个世界， 但总
觉得不会是今天， 不会是具体的
哪一天，直到有一天清晨，我接到
一通电话， 得知了他在医院去世
的消息。我至今仍然记得，我的手
抖得握不住手机。 他本来可以进
行手术， 但是我们的家庭负担实
在是太重了，他想把机会留给我，
留给我去得到更好的治疗， 去接
受更好的教育……”

在“没有那么痛的日子里”，
漪慧都会正常到学校上课，同时
坚持每日的画画、阅读，做康复
理疗，花上双倍的努力填补原生
的缺陷，努力像一个正常的人一
样生活； 在“很痛很痛的日子
里”， 她会选择给自己两三天的
缓冲期，“这两三天我可以自暴
自弃自厌，什么也不做，痛哭流

泪，但只限于这两天”。
2020 年 7 月，刚从病床上下

来没多久的漪慧走进了高考考
场，两个月后，她顺利进入美院
学习。 除了画画，上进的漪慧还
在积极探索心理学和哲学两门
学科。 与此同时，她每天都花起
码两个小时时间练腿、扶着墙行
走，“有时实在走不动了，我就一
边哭一边走， 但是我即使哭着，
也会要求自己将这两小时练完，
我没有选择”。

漪慧时常想象有一天能够
摆脱轮椅，像一个正常人一样行
走、独立而自由地生活。“总是吃
糖的人，不会知道生活这颗糖有
多甜，但是吃苦会。 ”漪慧说。

轮椅上的少年：
上天下海，乘风破浪

玩跳伞，学潜水，上天下海，
乘风破浪……相对于漪慧，患有
金刚砂德赖富斯肌营养不良症
（EDMD） 的方坚泽的人生则显
得更“出格”一些。

今年 22 岁的广东小伙方坚
泽从小就几乎丧失了行走的能
力， 出行只能依靠轮椅。 2019年
10月份， 他最终被确诊为金刚砂
德赖富斯肌营养不良症（ED－
MD）。

“我的整个中小学阶段，其
实都过得很压抑， 感觉被困住
了。 ”方坚泽说，在小学、初中乃
至高中阶段，都依靠着他叔叔的
陪读来上学。

为了让方坚泽能回学校正
常上课，叔叔每天骑着摩托车接
送他上学， 然后将他背上楼、背
进教室，还背他去上厕所以及给
他送饭，可以说叔叔为他做了一
切事情。

“2019 年的新年，我跟我的
好哥们儿聊天，他问我人生最大
的愿望是什么？ 我想了一下说：
独立地自由地生活。 ”命运的转
折点从此悄然来临。

独立生活的第一步是从坐
着轮椅独自出行开始的，万事开
头难，迈出了第一步之后，方坚
泽发现“一切原来并没有想象中
那么难”。

于是， 接下来的每一步他都
更坚决：无法独自上厕所，他就在
宿舍里改装了无障碍厕所； 上臂
无法抬举晾衣服， 他就购买了带
有烘干功能的洗衣机； 他花了半
年时间， 找出学校存在的一些无
障碍设施缺失问题，拍照记录，之
后列成文档， 并提出最便宜的解
决方式供校方参考， 而校方也虚
心接纳了他的建议，三个月内，逐
一进行了校园无障碍化改造，最
终实现了校园 99%的无障碍化。

随后从大二开始直到今天，
方坚泽一直坚持独立出行、独立
完成生活必需，与此同时，他还
先后推动了广州市内二十余处
的公共无障碍设施改造工作。

初步实现了独立生活的方坚
泽开始探索更进一步的挑战，第一
个事项就是跳伞。“一开始是被《触
不可及》这一部电影打动的，后来
我上网查我们这类罕见病的群体，
在国内外都没有人有跳伞的记录，
我想，我要去做这件事。 ”

2019 年夏天在阳江，方坚泽
跳伞成功。 在 4 千米的高空，他
和教练一起跳了下来， 乘着风，
穿过云层， 呼吸着自由的空气，

“一切都跟现实那么不一样，我
看着底下的山川、河流和渺渺人
烟，觉得我的人生好像有了无限
的自由和可能。 ”

但跳伞还不是他挑战的终
点。 2019 年，方坚泽又萌生了一
个新的愿望，他想考 HSA（有障
碍人士潜水）潜水证。

由于当时身体条件还不好，
方坚泽为此开始每天锻炼身体。
每晚他都坚持骑三轮单车绕学
校操场 5 公里，每 1 公里大概要
花费他 10 分钟的时间。 坚持了
一个学期后，他的身体条件终于
达到了潜水的标准，“2020 年 1
月， 我第一次进入到水里去感
受， 那种感觉跟陆地上不一样，
好自由啊”。

“乘风破浪”之后，当被问及
下一步的生活挑战是什么，方坚
泽的回答是：该回归平静，脚踏
实地地生活了。 目前，方坚泽正
在一家教育公益机构实习，“希
望我的经历能更多地带动大家，
勇敢与疾病战斗，去看一看生活
更多的可能性”。

（据《健康时报》）

今年 20 岁的樊漪慧是鲁迅美术学院的大一新生， 如果不
是身下的轮椅，没人会将她跟“罕见病”“脆骨病患者”联

系到一起。
成骨不全症又称脆骨病，是一种罕见的先天性骨骼发育障碍

性疾病，发病率仅十万分之六左右，即使最轻微的碰撞，也会造成
严重的骨折，故患者常被称为“瓷娃娃”。 至今 20 年的时间里，家
人带着樊漪慧辗转多地求医，“骨折过 20 多次， 手术过 10 多次，
具体已经数不清”。 樊漪慧告诉记者。

2 月 28 日 ， 是国际罕见病日 。 据罕见病发展中心发布的
《2019 年中国罕见病药物可及性报告》，在我国，罕见病通常被定

义为患病率小于 1/500,000 或新生儿发病率小于 1/
10,000 的疾病 ，不过，由于基础流行病学
数据的缺乏，罕见病患病人数尚无明确统
计数字。

近年来， 社会对罕见病的关
注度越来越高。 去年， 吴清平等
12 位全国人大代表建议，加强罕
见病医疗保障。2月 18日，记者获
悉， 该建议已得到国家医保局的
答复。该答复称，我国不断探索建
立罕见病用药保障机制，目前，绝
大多数罕见病对症治疗药品已在
医保目录中。下一步，将探索建立
政府主导、多方筹资、社会参与的
罕见病用药保障机制。

建立罕见病诊疗协作网

在去年的建议中，吴清平等

代表提出，目前，纳入保障的罕
见病病种仍然有限，整体保障尚
未形成制度体系。 为提高整体保
障水平， 吴清平等代表建议，建
立国家或者地方政府牵头的多
部门联动机制，理顺各部门的罕
见病保障主体责任与配套措施。

对此， 国家医保局在答复中
称，近年来，国家相关部门加强工
作协同， 积极开展罕见病患者医
疗服务保障工作。 在鼓励罕见病
治疗药品研发方面，截至 2020 年
5 月底，已将 71 件治疗罕见病的
注册申请（按受理号计）纳入优先
审评程序， 大大加快了产品研发

和上市的进程。此外，对列入罕见
病药品制剂及原料药目录的药品
实施税收优惠， 加快推进罕见病
治疗临床急需境外新药上市。

答复透露，为提高罕见病诊
疗和管理水平，国家卫健委联合
相关部门发布我国第一批罕见
病目录，为制定罕见病相关政策
提供了参考范围。 同时，制定印
发《罕见病诊疗指南》，建立罕见
病诊疗协作网，对罕见病患者进
行相对集中诊疗和双向转诊。 在
用药供应保障方面，建立健全药
品短缺监测预警体系，提高监测
效率和应对能力，解决临床罕见

病用药短缺问题。
国家医保局表示， 目前，绝

大多数罕见病对症治疗药品以
及血友病、 特发性肺纤维化、肌
萎缩侧索硬化症等罕见病用药
已在医保目录中。 2019 年，国家
医保目录调整中重点考虑罕见
病等重大疾病治疗用药。 据统
计，121 种罕见病治疗药物中，目
前已在我国上市且有适应症的
50 余种药品中， 已有 40 余种纳
入国家医保药品目录。

此外，答复透露，限于经济
社会发展水平和医保基金支撑
能力，部分价格非常昂贵的罕见

病治疗药物，尚未能纳入医保用
药范围。 按照相关部署，医保部
门已启动了新一轮医保目录调
整工作，将根据基金支付能力适
当调整目录范围，更好满足参保
群众用药需求。

鼓励公益慈善平台开展募捐

吴清平认为，随着人民群众
日益增长的医疗和健康需求，需
要建立可持续的罕见病费用分
担与保障机制，建议通过多方筹
资，建立罕见病专项保障制度。

（下转 13 版）

国家医保局：大多数罕见病药品已纳入医保目录


