
1

《罕见疾病药物开发中疾病自然史研究指导原则

（征求意见稿）》起草说明

对疾病自然史的深入研究和全面了解，是人类认识疾病，

并对疾病进行诊断、治疗以及开展药物研发的基础。近年来，

随着医药行业对罕见疾病治疗药物的研发热情不断增加，罕

见疾病的疾病自然史研究就显得尤为重要。为推动和规范我

国罕见疾病的疾病自然史研究，药审中心相关适应症小组组

织撰写了《罕见疾病药物开发中疾病自然史研究指导原则

（征求意见稿）》。现将有关情况说明如下：

一、背景和目的

对疾病自然史的深入研究和全面了解，是人类认识疾病，

并对疾病进行诊断、治疗以及开展药物研发的基础。罕见疾

病由于其发病率和患病率极低，临床医生对疾病的认知普遍

不足，开展罕见疾病的疾病自然史研究存在诸多困难，因此，

我国很多种类的罕见疾病缺乏可靠的疾病自然史研究数据。

近年来，随着医药行业对罕见疾病治疗药物研发热情的

不断增加，罕见疾病的疾病自然史研究就显得尤为重要。在

我国，虽然目前已建立一些罕见疾病患者注册/登记数据库，

获得了部分罕见疾病的病史信息，但是由于现有罕见疾病患

者注册数据库自身的局限性，提供的可用且可靠的疾病自然

史信息十分有限。
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为推动和规范我国罕见疾病的疾病自然史研究，药审中

心相关适应症小组组织撰写了《罕见疾病药物开发中疾病自

然史研究指导原则（征求意见稿）》。

二、起草过程

本指导原则由化药临床一部牵头，自2022年9月启动，

2022年11月形成初稿，经药审中心内部讨论，技术委员会审

核，征求部分业内专家意见，形成征求意见稿。

三、主要内容与说明

本指导原则旨在结合我国罕见疾病研究现状，提出符合

我国国情的罕见疾病药物开发中疾病自然史研究的考虑要

点。本指导原则首先介绍了疾病自然史研究定义，强调了疾

病自然史研究预先的计划性，与目前临床中已在采用的疾病

注册登记系统并不完全等同；其次介绍了疾病自然史研究的

应用场景、疾病自然史研究模式；最后介绍了疾病自然史研

究的实施。


