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世界保健機関（WHO）は、希少疾病について「患者数が総人口の0.065％から0.1％の疾病または病変」と定義している。すなわち、1万人中に6人から10人しか発症しないということである。そのほとんどが先天性、慢性疾患であり、感染率は低く、患者数は非常に少なく、生命にかかわる。国際的に認識されている希少疾病は5000～6000種類あり、ヒトに発症する疾患数の10％を占める。希少疾病の種類は非常に多いが、その8割が遺伝子欠失により発症するものである。
中国は、希少疾病に対する取り組みにおいて、米国、カナダ、オーストラリア、フランス、日本、ブラジルなどの国より遅れており、科学的研究、治療、患者の権利の保障、社会に向けた啓蒙の面で進んでいない。
中国における希少疾病の現状としては、次の各点が挙げられる。
1、 低い医学的研究・治療レベル
中国における希少疾病に関する最初の法律としては、1999年に施行された「薬品注冊管理弁法」（医薬品登録管理規則）があり、そこでは希少疾病や希少疾病用新薬について触れられているものの、「希少疾病」の定義については明確に示されていない。2007年に改正された同弁法では、希少疾病の臨床試験や審査認可に関する条文を盛り込んだが、希少疾病の具体的定義や範囲を示すことはなかった。このことは、希少疾病の研究や治療にとって、最も根本的、基本的な障害となっている。
これにより、中国の医学関係者、研究機関、政府系研究所が体系的な研究を行うことは難しくなり、希少疾病を研究する組織や研究者が少ないという事態を生み、医学的研究や医薬品開発レベルの低さにつながっている。希少疾病患者は長期にわたり、誤診や症状の見落とし、迅速で効果的な治療を受けられないといった事態に直面してきた。
私たちは、日々の業務を通じ、中国においては、希少疾病のうち専門の医療関係者や医療機関の対応を受けられるのはごく一部に過ぎないと認識している。加えて、1つの疾患について専門の医師は1、2人しか存在しておらず、中国の広大な国土、膨大な人口に希少疾病の治療上の難しさもあいまって、誤診や症状の見落としといった事態が生じている。
2、 患者の医薬品アクセスが困難
世界的に見ると、すでに認められている6000種類以上の希少疾病のほとんどに有効な治療法が確立していない。過去40年以上の研究の結果、有効な治療法が確立している疾病は全体の3％にも満たない。こうした状況は中国においてとりわけ顕著であり、「希少疾病用医薬品の開発遅延、供給量不足」「煩雑な医薬品審査認可手続き」「深刻な輸入品依存」といった問題が存在する。
希少疾病には、国外においては治療可能な医薬品が存在するものもある。ムコ多糖症（MPS）、ポンペ病、ファブリー病、ニーマンピック病などであるが、政策上の要因により、中国にはいまだ導入されておらず、国内の患者はその現実を嘆くしかないというのが実情である。
希少疾病用医薬品は、使用する患者数が少ないことから「オーファンドラッグ」と呼ばれ、その多くは非常に高価であり、患者が負担できるものではない。ジェンザイム社が製造し、ゴーシェ病治療に用いられるセレザイムは、中国においては、負担費用が患者1人当たり年間平均200万人民元に達し、しかも生涯にわたって使用し続けることが必要となる。また、メルクセローノ社が製造し、BH4欠損症治療に用いられる塩酸サプロプテリン錠（Kuvan）の患者1人当たり年間平均負担額は20万人民元（訳注：約290万円。1人民元は約14.5円）である。こうした費用は、中国の一般的な家庭にとって、とても負担できる金額ではない。
肺高血圧症、多発性硬化症、サラセミア、末端肥大症、血友病、骨形成不全症といった疾患群においても高額の医療費用が必要となり、患者を抱える中国の家庭にとっては非常に重い負担である。
3、 希少疾病社会保障政策の不備
米国、欧州連合（EU）、オーストラリア、日本、韓国、台湾などの国・地域では、1980年代から希少疾病に関する法律が相次いで施行され、患者が公的医療保険、民間保険という二重の保障のもとに治療や医薬品を利用できるようになった。
例えば、米国においては、早くも1983年に「希少医薬品法」が導入され、患者の治療に関する基本的な権利が保障されている。しかし、中国においては、国内全体を網羅する希少疾病に関する法律がいまだ存在せず、希少疾病用医薬品の利用は公的医療保険や民間保険の対象に含まれず、1000万人近い希少疾病患者の医療上の権利が保障されていない。
中国では、1999年から一部法律において希少疾病医薬品の登録、臨床試験、審査認可に関する条文を盛り込んだが、具体的な運用方法を欠いている。また、患者の医薬品利用、治療、社会保障面においても、希少疾病に関する体系的な法律は存在しない。
2006年に孫兆奇（全国人民代表大会代表）が全人代において初めて希少疾病をめぐる提案を行って以降、瓷娃娃罕見病関愛中心（チャイナドールズ難病センター）を含めた組織や個人（医学的背景を持つ人民代表大会代表や政協委員が中心）が行政側に対し、政策面での提案を行い、国内において希少疾病に関する法律制定を急ぐよう求めている。
ここに来て、一部の省や市で希少疾病に関する政策が打ち出されたことは歓迎すべき動きである。上海では、上海市小児住院互助基金が2011年から4希少疾病（ゴーシェ病、ファブリー病、ポンペ病、ムコ多糖症）に罹患した児童に対し、年間最大10万人民元の費用支援を行っている（2012年には最大20万人民元まで増額）。また、2011年中に上海医学会に希少疾病専門部会が設けられた。
山東省医学科学院では、希少疾病研究所が設立され、希少疾病に関する研究が始まっている。最近伝えられた情報によると、山東省は省レベルの基金を設立し、希少疾病患者に対する社会的支援に乗り出すということである。安徽省銅陵市は、2011年10月に希少疾病患者に対し、外来診察、医薬品、転院費用を支給する医療保険に関する条例を策定した。
山東省青島市は、2012年7月に「都市重大疾病医療費用支給制度に関する意見」（試行）を公布し、重大疾病や希少疾病の医薬品利用をめぐる社会保障について積極的に模索を始めている。
中国においては、多くの種類がある希少疾病の中で医療保障が最も充実した疾病が血友病である。中国の東部・中部のほとんどの省において、血友病治療に関して程度の差こそあれ、医療保障が提供され、省都に省レベルの血友病患者向け治療・登録センターが設立されている。衛生部はこのほど、血友病など複数の重大疾病を対象とした医療保障政策について、試行地を拡大することを決めた。
希少疾病に関する法律の制定は、当然ながら衛生部、社会保障部、財政部、民政部の4官庁が調整して進めていく必要がある。また、希少疾病に関する法律の施行に当たっては、既存の希少疾病群や発症率について十分な医学病理的研究や統計を行った上で、希少疾病の治療・研究センターを設立し、必要な医師や十分な医薬品を配置し、十分な財源を持ち、政府の財政上の分配を受ける必要がある。
4、 患者家族の困窮
希少疾病は、その特性から医薬品の利用者が極度に限定され、薬価が非常に高額となる。中国において患者家庭困窮の主要な原因となっているのは、費用面で公的保障が受けられず、ほとんど自己負担する必要がある、ということである。
また、患者自身が幼いころから就学や就業面で困難に直面したり、差別を受けたりしやすく、経済的収入を得る能力が健常者より低いことも、困窮の原因となっている。
児童期に発症する一部疾病の患者を抱える家庭では、両親が仕事をやめて子供の面倒を見る必要があり、加えて症状が長期、慢性であることから家庭が労働力を欠いてしまうことも困窮の原因となる。
また、業務を通じ、児童や夫婦いずれかが希少疾病を発症した家庭の多くで夫婦が離婚し、生活を続けていくことが難しくなった家庭を見捨てる―といった事態が困窮の一因となる事例も目の当たりにした。
5、 社会的偏見・差別
希少疾病は、その特性から患者の多くに外見上、発声上の障害が発生し、就学や就業、異性との交友、結婚などの面において差別を受けやすい。中国では法律において、全ての児童が平等に教育を受ける権利を保障してはいるものの、多くの教育機関で責任の回避を理由として骨形成不全症児童の受け入れを拒否する例を確認している。企業や公的機関においても同様に、アルビノ者が全身の毛髪が白く変化していることで採用を拒否されたり、差別されたりした事例がある。軟骨発育不全症においても同様の問題が存在し、患者は手足が短いことから健常者との恋愛や結婚ができず、またクラインフェルター症候群患者では身体の成長が止まったことで交際していた異性から別れを告げられたという事例もある。差別や偏見を受けやすいその他の代表的な症状としては、脊髄小脳変性症、ムコ多糖症、マルファン症候群、末端肥大症、ターナー症候群などがある。
また、希少疾病患者は差別により社会に溶けこむことができず、劣等感を持ったり、閉じこもったりするということもある。
6、 患者家庭への社会的支援不足
家庭内で児童が希少疾病を発症したり、本人が発症を自覚したりした場合、患者とその家族は往々にしてその事実を受け入れられず、大きな心理的負担を抱え、絶望、焦り、恐怖、劣等感、無力感にさいなまれ、ときには自殺さえ考えてしまうことになる。これに対し、社会（友人、同僚、医療関係者、行政、コミュニティ）が直ちに心理的ケアを行うなどの支援が欠けている状態である。私たちが業務を通じて確認した事例としては、患者が病院に行ったのに医師に「この病気は治らないから家でじっとしているしかない」と言われた、というものがある。
社会的支援において、患者にとって最も大事なのは、国内の他の患者たちと交流し、互いに励まし合い、支えあって疾病や治療に関する情報を入手できる団体を探し出すことである。
ただ、不幸なことは、中国には希少疾病患者支援団体が少なく、また組織力も弱く、患者に提供できる業務が非常に限定されていることである。
七．啓蒙や大衆の認識不足
希少疾病の発症率は非常に低く、10万分の1や100万分の1という疾病も存在する。このことが、医療関係者を含めた多くの人びとに希少疾病に対する認識が不足している原因となっている。
4年前には「希少疾病」という言葉を聞いたこともないという市民がほとんどで、市民の希少疾病に対する理解や認識についてはいわずもがなだった。私たちの組織では、2009年から社会に向けた多くの情報発信や啓蒙活動を通じ、市民の疾病に対する理解を深めているところである。ただ、全体としては、市民の希少疾病に対する認識はいまだ低い水準にある。
そして、市民の希少疾病に対する認識不足は、一定の程度において研究や行政の取り組みに影響している。とりわけ中国においては、社会において希少疾病に関する十分な議論が行われれば、行政に対し、一定の圧力を形成し、その取り組みを促し、医学的研究・治療、社会的支援、薬価などの面においてプラスに作用させていくことが可能である。
上記7点は、私が中国の希少疾病の現状において最も大きいと考える問題である。希少疾病患者のステークホルダーには、患者支援団体、行政、医薬品メーカー、医療関係者がある。このうち最も重要なのは患者支援団体であり、患者の権利を守る代理人としてその他のステークホルダーとの調整や協力を通じ、患者全体に対する支援を募り、その権利擁護を実現する存在である。第6点で触れたように、支援団体は患者の家庭にさまざまな面から支援を行うことが可能である。
それでは、中国の患者支援団体の発展の現状はどうであろうか。
1、 歴史浅く団体数少ない
現在、中国には各種患者支援団体が50前後存在しており、その6割が2008年以降に設立され、3割が北京に拠点を置く。これらの支援団体が支援の対象とする希少疾病、患者数はそれぞれ合計20以上、約2万人前後である。
このうち血友病は患者団体が最も多く、20近く存在する。血友病はその特性から、患者は生命維持のために血液製剤を使用する必要がある。1900年代末から今世紀初頭にかけて、血友病患者の一部がHIVやB型肝炎に感染するという事態が発生した。これを受けて、多くの患者が相互支援団体を組織し、行政への働きかけを進め、自らの権利擁護に乗り出している。
2、 進まない組織化・専門化
これらの50以上の患者支援団体のほとんどにおいて、発展が進んでいないという問題が存在する。組織化が進まず、多くの団体が届け出を行っておらず、専従のスタッフが少ない（9割が専従スタッフ5人以下）、または全く存在しないという団体もある。また、特定の事務所や資金源を持たず（8割以上が年間予算10万人民元以下）、約2割の組織ではメンバーに1人しか名前を連ねておらず、正式な対外的活動を行わず、患者数人がMSNメッセンジャーなどインターネットのチャットツールを通じて不定期に連絡を取りあっているだけという組織もある。
3、 患者・家族が自ら設立
ほとんど全ての患者支援団体が患者とその家族が設立発起人となったものであり、患者とその家族が1つの運営組織を作り（医療関係者が加わっている場合もある）、組織の方針決定や外部との協力、患者に対する支援や日常業務などに従事している。
私としては、患者支援団体の運営には患者とその家族が加わることが必要だと認識していた。そうすることで、組織業務を患者自身の必要を出発点としたものとし、患者全体の代言者としてその権利擁護を実現することが可能となると考えたためである。ただ、業務を通じ、団体の運営者自身の病状が組織の業務や発展に大きく影響することを目の当たりにした。運営者は思うように動けず、疲れやすく、発症すると（患者家族は）経済的負担が重く、患者ケアに十分な時間を割けないなどの理由で、組織としての持続的発展が進まず、設立から1年も経たずに解散したり、運営者がいなくなったりするなどの深刻な問題が発生している。
こうした問題が、依然として中国の患者支援団体全体の発展の障害となっている。
4、 限られた社会的資源
希少疾病は中国のNGOにとっては比較的新しい分野であり、社会からの注目も集まりにくく、加えて希少疾病に対する市民の認識も不足しており、社会的資源がこの分野に効果的に配分されておらず、必要とされる配分も全く行われず、希少疾病分野や患者支援団体の発展を大きく阻害している。
現時点で希少疾病分野全体に着目し、患者支援団体に効果的な支援を行っているNGOはわずか1組織―すなわち私たちのチャイナドールズ難病センターのみである。私たちの団体は比較的組織化された患者支援団体ではあるものの、団体として利用できる社会的資源は非常に限定的であり、他の組織に提供する業務の質がなかなか向上できない理由となっている。
私たちは、2年以上の時間をかけて、「中国希少疾病ネットワーク（China Rare Disease Network）」を構築した。これは希少疾病患者団体であり、希少疾病患者、希少疾病関連組織が自ら作り上げた公益型の相互学習団体として、希少疾病団体間の交流や協力推進に取り組み、希少疾病患者の声を社会に伝え、希少疾病に対する国内事業の発展につなげることを目的とする。メンバーは希少疾病患者組織やこの分野に専門的にかかわる機関である。現在、ネットワークには30以上の組織が加入しており、問い合わせ対応や専門的能力の育成、研修、個別計画に対する支援などのサポートに定期的に取り組んでいる。
中国の希少疾病の現状、患者支援団体の発展に対する報告は以上である。ご意見、ご教示をいただければ幸いである。
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