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药品基本信息01

• 药品通用名称：尼替西农胶囊。

• 注册规格：2mg、5mg、10mg。

• 适应症：本品为一种羟基苯丙酮酸双加氧酶抑制剂，结合酪氨酸和苯丙氨酸饮食

限制，用于治疗成人和儿童酪氨酸血症Ⅰ型（HT-1）。

• 中国大陆首次上市时间：2021年6月。

• 目前大陆地区同通用名的药品的上市情况：2家（含本品）。

• 全球首个上市的国家/地区及上市时间：美国，2002年1月。

• 是否为OTC药品：否。

• 参照药品建议：无。

• 与参照药品或已上市的同治疗领域药品相比的优势和不足：无。

药品基本信息
尼替西农胶囊

• 罕见病治疗药物，所治疗疾

病酪氨酸血症Ⅰ型被列入

《第一批罕见病目录》；

• 2019年纳入《第一批鼓励

仿制药目录》；

• 全球唯一有效治疗酪氨酸血

症Ⅰ型药物，填补临床治疗

空白，挽救患者生命。



药品基本信息01
用法用量

用法：在尼替西农治疗期间必须限制饮食中酪氨酸和苯丙氨酸摄入量。建议咨询有先天代谢缺陷儿童管理经验的营养师或医生，配制限制酪氨

酸和苯丙氨酸的低蛋白饮食。

起始剂量：本品在成人及儿童的推荐起始剂量为1mg/kg/天，口服，分两次口服。应根据患者具体情况调整剂量。

维持方案：5岁及以上且体重≥20kg的患者在给予稳定剂量至少4周后，对于血清和尿液中未检出琥珀酰丙酮者，每日总剂量可一次口服给药。

疾病基本情况
酪氨酸血症Ⅰ型为常染色体隐性遗传病，也被称为肝肾酪氨酸血症（HT-1），为延胡索酰乙酰乙酸水解酶（FAH）缺陷所致，以肝、肾和周

围神经病变为特征，依发病年龄可分为急性型、慢性型和亚急性型。急性型在生后数周内发病，未经治疗多在1岁内死亡，亚急性型和慢性型

患者2年生存率可达74％～96％。未得到合理治疗的患儿肝细胞癌的发病率为17％～37％，远高于正常人群。未被发现或未治疗的慢性型儿

童大多在10岁以前死亡，死因通常是肝功能衰竭、神经系统受累或肝细胞癌[1]。

大陆地区发病率
据研究显示，我国应用串联质谱法进行新生儿筛查7,819,662人，发现酪氨酸血症14人（注：酪氨酸血症含Ⅰ、Ⅱ、Ⅲ型），预估酪氨酸血症Ⅰ型新

生儿患病率低于1/558,547[2] 。据浙江省2013年至2018 年新生儿串联质谱筛查数据，期间共筛查2,188,784人，发现酪氨酸血症Ⅰ型1人[3]。

年发病患者总数
按我国2022年出生人口956万人计算[4]，年发病患者总数约17人（按大陆地区新生儿患病率1/558,547）。汉光药业尼替西农胶囊自2021年6月

上市以来，两年间共13名确诊患儿的家长联系到我司，由于家庭经济原因，仅8名患儿接受了尼替西农胶囊治疗。

[2] 中国新生儿遗传代谢病筛查现状及展望［Ｊ］．罕见病研究,2022,1 (1): 13-19

[3] 《新生儿酪氨酸血症筛查及基因谱分析》

[1] 《罕见病诊疗指南(2019年版)—酪氨酸血症》

[4]http://www.ce.cn/xwzx/gnsz/gdxw/202301/18/t20230118_38353400.shtml



安全性02

据说明书收载的不良反应情况

尼替西农进行了一项国际多中心、开放标签、非对照临床研究。研究中报告的最常见不良反应为血小板减少、白细胞减少和视觉

系统病症，包括结膜炎、角膜混浊、角膜炎和畏光。没有患者因药物不良反应而停止治疗。

在开放标签、非对照临床研究中，不考虑因果关系评估，报告少于1%的不良事件包括：贫血、白细胞增多、紫绀、低血糖、视网

膜疾病、支气管炎、呼吸功能不全、红斑疹等。

上市后药物不良反应：神经系统疾病：认知功能障碍、学习困难。

国外不良反应监测

本品自2016年9月在加拿大获批上市后，陆续在欧盟、阿尔及利亚、中国获批上市。2022年度的定期安全性更新报告显示，估计

共135名患者暴露于本品（11,624瓶，60粒/瓶），均未发现与本产品有关的不良反应的报道，也未发现任何表明缺乏疗效的数据。

经检索，未发现各国家5年内发布的有关本产品安全性警告、黑框警告、撤市信息等。

我国不良反应监测
自国内上市以来，我司主动监测患者不良反应情况。截至2023年7月初，共收到一名患者的不良反应报告，该患者在用药的第一

个月内，出现三次支气管炎，并且嘴角出现红疹，该不良反应收录在说明书内。患者经对症治疗后，情况好转，之后未出现支气

管炎情况及嘴角红疹。



有效性03

尼替西农是国内外指南推荐用于治疗酪氨酸血症Ⅰ型(HT-1)的一线药物和首选治疗方案。

地区 指南名称 年份 推荐意见

中国 《罕见病诊疗指南（2019年版）》 2019年 —旦诊断酪氨酸血症Ⅰ型(HT-1)，应尽快开始NTBC（尼替西农）治疗”。

美国和加拿大
《酪氨酸血症Ⅰ型诊疗指南：美国和加拿

大共识小组评论和建议》
2017年 一旦新生儿筛查确诊或临床表现怀疑为HT-1，应立即开始使用NTBC（尼替西农）治疗”。

指南/共识推荐：

据FDA尼
替西农临
床部分审
评报告

尼替西农胶囊治疗可显著提高患者长期生存率。尼替西农胶囊治疗酪氨酸血症Ⅰ型(HT-1)患者和历史对照组患者的长期存活

率分别为：0-2月龄，2年存活率88%、29%，4年存活率，88%、29%；0-6月龄，2年存活率，94%、74%，4年存活率，

94%、60%；大于6月龄，2年存活率97%、95%，4年存活率93%、96%。与历史对照相比，尼替西农胶囊治疗6月龄以下

患者的长期存活率显著提高，2月龄以内患者存活率提高尤其显著。

据真实世
界研究数

据

据欧洲一项跨度15年的多中心研究，该研究共纳入315例患者，中位治疗时间11.2年(范围0.7~28.4年)；尼替西农的累积暴露量

为3172.7患者年。结果提示尼替西农长期治疗耐受性好，大多数患者在治疗过程中临床状况总体良好，仅4%(12/315)的患者最

终接受肝移植治疗或因治疗无效死亡，1%(4/315) 的患者发生肝细胞癌。肝、肾、眼、血液系统的不良事件发生率很低。[1]

[1 ]SPIEKERKOETTER U, COUCE M L, DAS A M, et al. Long-term safety and outcomes in hereditary tyrosinaemia type Ⅰ with nitisinone treatment: a 15-year non-interventional, multicentre study[J]. Lancet Diabetes Endocrinol, 2021, 9(7): 427-435.



• 尼替西农是目前全球范围内批准用于治疗酪氨酸血症Ⅰ型(HT-1)的唯一有效药物。

• 2018年发布《第一批罕见病目录》，原发性酪氨酸血症为第115种。尼替西农为中国首个批准上市用

于治疗成人和儿童酪氨酸血症Ⅰ型的药物。

• 2019年纳入《第一批鼓励仿制药目录》，尼替西农位列在第1位，是国家明确鼓励研发的临床急需药物。

创新性04

创
新
点

• 尼替西农是4-羟基苯丙酮酸双加氧酶的竞争性抑制剂，可抑制酪氨酸血症Ⅰ型患者体内酪氨酸的常规分解代

谢，阻止毒性代谢产物在体内蓄积，从而避免肝肾功能损害，提高患者存活率。

• 在尼替西农应用治疗之前，患者多由肝衰竭并发症早期死亡。应用尼替西农治疗后，患儿出现肝或肾脏并发

症的风险降低，可显著提高酪氨酸血症Ⅰ型患者的存活率和生命质量。

• 尼替西农填补了我国在该治疗领域的空白，为中国酪氨酸血症Ⅰ型患儿带来了生的希望。

注册分类：化学药品5.2类



所治疗疾病对公共健康的影响：酪氨酸血症Ⅰ型是儿童高度致死性疾病。在尼替西农上市批准前，患儿多由肝衰竭并发症

早期夭折。尼替西农治疗后，患儿出现肝或肾脏并发症的风险降低，可显著提高酪氨酸血症Ⅰ型患者的存活率和生命质量。

符合“保基本”原则：尼替西农是目前治疗酪氨酸血症Ⅰ型唯一有效药物，填补国内临床药物空白，挽救中国酪氨酸血症

Ⅰ型患者生命，具有重要临床和社会意义。我国年发病患者总数少，按2022年出生人口956万人计算，年发病患者总数约

17人（按大陆地区新生儿患病率1/558,547），对医保基金影响小。自我司尼替西农胶囊2021年6月上市以来，两年间共13名

确诊患儿的家长联系到我司，由于家庭经济原因，仅8名患儿接受了尼替西农胶囊治疗。若本品能列入医保目录将有效保障

酪氨酸血症Ⅰ型患者急切用药需求。

弥补目录短板：2018年酪氨酸血症Ⅰ型纳入《第一批罕见病目录》，2019年尼替西农纳入《第一批鼓励仿制药品目录》，

尼替西农是国内急需药物，有效填补药品目录空白。

临床管理难度：①本品适应症单一明确，治疗成人和儿童酪氨酸血症Ⅰ型（HT-1）。临床确诊应进行生化检测和基因检测

等，误诊率极低。②本品属于罕见病用药，按照《药品注册证书》要求：本品在三甲医院应用，应用医院需提前备案以及

对处方医生进行培训，用药患者需严格登记及追踪。基于患者误诊率极低以及需对患者进行严格跟踪，临床滥用风险低。

公平性05



• 尼替西农胶囊属于罕见病用药，将本品纳入医保目录，体现了党和国家对罕见病患者这部分少数和弱势人群

的关爱和呵护。将罕见病用药纳入医保，本身就是医保在公平性方面的最佳体现。

• 酪氨酸血症Ⅰ型是高度致死性疾病，没有机会获得尼替西农胶囊治疗的急性型患儿将会在出生后半年内甚至

2-3月内死亡。

• 而尼替西农胶囊是挽救酪氨酸血症Ⅰ型患者生命唯一有效药物，患儿确诊后服用尼替西农胶囊，可以和其他

健康孩子一样长大成人。比起只能延长患者几个月生命的其他众多癌症用药，尼替西农胶囊是一个非常有意

义有价值的救命药，这也是体现公平性用药方面的典范之一！

• 自尼替西农获批上市21年以来，跟踪到国外确诊后立即服用尼替西农治疗的患者，目前已经健康成长至23岁。

• 公平建立于生命的平等，中国酪氨酸血症Ⅰ型患儿从无药可用到有药却用不起，期待纳入国家医保为酪氨酸

血症Ⅰ型患儿带来公平的生存机会！

公平性05
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