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·调查报告·

遗传性大疱性表皮松解症367例问卷调查
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【摘要】 目的 调查中国遗传性大疱性表皮松解症（EB）患者的护理负担、医疗保障和合并症等

情况。方法 2018年 9 - 12月，对 2013年 1月至 2018年 9月在蝴蝶宝贝关爱中心登记的EB患者进

行网络/电话问卷调查。结果 本次调查招募到377例EB患者或其家长参加，其中有效问卷367份，

已登记的 EB患者中未成年人占 74.9%（275例）。每月伤口护理成本低于 3 000元的患者占 92%
（319例），57.5%（211例）的患者报告医疗费主要靠自费。患者分布于全国的30个省、自治区，直辖市，

仅西藏没有登记患者。其中居住地登记人数最多的是江苏省（49例），其次为河南（35例）、广东（27例）、

河北（23例）及山东（20例）。367例患者中，168例接受基因检测。EB患者最常见的合并症是指甲脱落

及瘙痒，发生率分别达 66.2%和 55.3%。122例（33.2%）发生残疾，其中肢体残疾占 27.8%（102例）。

结论 EB患者大部分得不到适宜的诊断、护理和医疗保障，合并症和残疾多发，生活质量低下。
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【Abstract】 Objective To investigate the nursing care burden, medical assurance and
comorbidities of patients with hereditary epidermolysis bullosa（EB）in China. Methods From September
to December in 2018, a cross⁃sectional telephone/internet⁃based questionnaire survey was conducted in EB
patients registered at DebRA China between January 2013 and September 2018. Results Totally, 377
participants（EB patients or their parents） were enrolled into this survey, and a total of 367 valid
questionnaires were collected. Of the 367 registered patients with EB, 275（74.9%）were minors, and 319
（92%）reported wound care costs per month less than 3 000 RMB Yuan, and 211（57.5%）reported that
medical expenses were mainly paid by themselves. These patients were distributed in 30 provinces,
autonomous regions or municipalities directly under the central government of China, and no patient was
from Tibet. The largest number of registered patients was from Jiangsu province（49/367）, followed by
Henan（35/367）, Guangdong（27/367）, Hebei（23/367）and Shandong（20/367）provinces. Of the 367
patients, 168 received genetic testing. The most common comorbidities of EB patients were nail peeling and
itching, with the prevalence rate being 66.2% and 55.3% respectively. Disabilities occurred in 122
（33.2%）patients, 102（27.8%）of which had physical disabilities. Conclusion Most of EB patients
cannot obtain appropriate diagnosis, nursing care and medical assurance, comorbidities and disabilities are
common, and their quality of life is very low.
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遗传性大疱性表皮松解症（hereditary epidermolysis
bullosa，EB）是一组单基因遗传性大疱性皮肤病，呈常染色

体显性或隐性遗传，其特征为皮肤或黏膜受到轻微损伤即

可发生皮肤松解、水疱及大疱［1］。关于该病的流行病学情

况各国相继有报告［2］，美国国家数据库报道发病率约为

2/10万，患病率约为1/10万［3］。2018年5月22日，我国《第一

批罕见病目录》正式发布，EB列第39位［4］。2018年9 - 12月，

我们对2013年1月至2018年9月在中国蝴蝶宝贝关爱中心
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图1 367例大疱性表皮松解症患者地域分布

登记的EB患者进行问卷调查，报道如下。

一、资料与方法

1. 一般资料：患者资料来源于上海德博蝴蝶宝贝关

爱中心，该中心是患者家属和医生创办的公益组织，于

2014年在上海市社团局注册，其宗旨是不断改善EB患者及

其家庭的医疗、生活、学习、工作和社会交往质量。该中心

搭建医学咨询信息交流平台，提供同伴教育，加入组织需填

写患者信息表。2018年9月15日起，对已在该中心登记的

866名患者通过联系电话及QQ患者群联系，对所有患者进

行一一确认，排除以下几种情况：确认时已去世；登记后诊

断不是EB；重复登记，如父母分别用同一名字登记，或用患

儿大名小名分别登记。最终确定可联系的患者共 542例，

失联307例，4例确诊不是EB，13例离世。

2. 方法：自行设计调查问卷，内容包括患者的个人信

息，如人口学信息、家庭经济情况、医疗保障和残疾及自理

能力情况，以及患者疾病诊断和护理信息。2018年10 - 12月
底通过上海德博蝴蝶宝贝关爱中心招募患者参与，在中心

平台通过问卷星进行调查，并回收问卷。儿童患者由照护

者填写问卷，成年患者自行填写，问卷提交后再由调查人员

对患者或照护者进行一对一电话回访，核对诊断分型信息，

完善资料。本研究中每位患者或患儿家长均知情同意，自

愿参加本次调查。

二、结果

1. EB患者基本信息：见表 1。共收到 377例EB患者提

交的调查问卷，无法提交的原因有：主要护理人员是祖父母

或者外祖父母，对网络操作不熟悉无法填写；疾病程度较轻

不愿意参加此次问卷调查。377份问卷中，367份为有效问

卷，10份为重复递交的无效问卷。

367例患者中，男性占54.0%，汉族占93.2%。患者年龄

（11.29 ± 12.14）岁，未成年患者（< 18周岁）275例（74.9%），

成年患者92例（25.1%），其中，12例（3.3%）> 40岁，年龄最

大的EB患者61岁。

婚育方面，89例达到婚育年龄（男 ≥ 22岁，女 ≥ 20岁），

其中，单身和离异者 80例（56.3%）。在生育方面，7例患者

已生育，且后代亦患有EB。367例患者中，44例家族中上下

两代有其他 EB患者。每月伤口护理成本 < 3 000元者占

92%，57.5%的患者报告医疗费用支出主要靠自费。

2. 居住地和户籍所在地：本次被调查者分布于全国

30个省、自治区、直辖市，其中登记人数最多的居住地是江

苏省（13.4%），其他登记人数较多的省份依次为河南

（9.5%）、广东（9.5%）、河北（6.3%）及山东（5.4%）。见图1。
3. EB确诊及分型情况：本次调查中，确诊指医生根据

患者家族史、临床特点并结合免疫组化、电镜检查或基因检

测等明确诊断 EB。结果显示，367例中 336例已经确诊。

在受访的 367例患者中，168例做了基因检测，其中 86例

（51.2%）确诊为隐性营养不良型 EB，29 例为单纯型

（17.3%）、18例（10.7%）显性营养不良型、13例（7.7%）交界

型、2例（1.2%）KLHL24基因突变型、1例（0.6%）Kindle综合

征，尚有19例（11.3%）未分型（指填写调查问卷时尚未得知

最终基因分型结果）。

4. 合并症：367例中，按照合并症发生率由高到低依次

是指甲脱落（66.2%）、瘙痒（55.3%）、便秘（36.0%）、营养不

良（34.3%）、龋齿（34.1%）、发育迟缓（31.1%）、舌粘连

（30.2%）、牙釉质发育不良（28.9%）、食道狭窄（27.2%）、肛裂

（26.7%）、贫血（26.2%）、脚趾粘连（24.8%）、口角粘连

表1 367例大疱性表皮松解症患者基本资料

项目

性别

男

女

民族

汉族

满族

回族

苗族

壮族

蒙古族

土家族

瑶族

年龄

> 0 ~ 1岁
2 ~ 3岁
4 ~ 7岁
8 ~ 12岁
13 ~ 18岁
> 18岁

婚姻状况

未达婚育年龄

单身

已婚

离异

不清楚

注：a含公费劳保医疗、城镇居民医保、新型农村合作医疗等

例数（%）

198（54.0）
169（46.0）

342（93.2）
8（2.2）
5（1.4）
3（0.8）
3（0.8）
3（0.8）
2（0.5）
1（0.3）

62（16.9）
65（17.7）
79（21.5）
44（12.0）
25（6.8）

92（25.1）

278（75.7）
48（13.1）
36（9.8）
3（0.8）
2（0.5）

项目

生育状况

未婚未生育

已婚未生育

有生育，且后代健康

有生育，后代遗传此病

家庭经济主要来源

务农

打工

经商

工薪

其他自由职业

每月伤口护理成本

< 1 000元
1 000 ~ 2 999元
3 000 ~ 4 999元
≥ 5 000元
不清楚

医疗费主要来源

不清楚

政府医保 a

商业保险

自费

其他（如众筹、捐赠等）

例数（%）

330（89.9）
8（2.2）

22（6.0）
7（1.9）

30（8.2）
125（34.1）

26（7.1）
162（44.1）

24（6.5）

215（58.6）
104（28.3）

20（5.4）
8（2.2）

20（5.4）

70（19.1）
71（19.3）

1（0.3）
222（60.5）

3（0.8）
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（21.8%）、张口受限（21.8%）、眼球角膜水疱（17.4%）、关节挛

缩（17.4%）、牙齿脱落（16.9%）、脱发（10.9%）、畏光（9.5%）、

尿道狭窄（4.6%）。其中，同时伴发6 ~ 10种合并症者77例，

11种以上合并症者71例，2例同时存在19种合并症。

5. 残疾情况：367例中，122例发生残疾，占 33.2%。其

中，肢体残疾最多（102例），其次为视力残疾（9例）、言语残

疾（3例）和精神残疾（2例），6例发生多重残疾。因肢体残

疾（假性并指或肢体挛缩）寻求外科治疗并行分指（趾）手术

者29例，无患者接受过康复治疗。1例接受3次分指手术的

患儿，第 1次分指手术后 1年余即重新并指，家长自行制作

手部支具延缓并指复发。

三、讨论

本次调查中，EB患者男女比例与2017年国家统计局发

布的人口性别比 52.8%［5］差距不大。该病从新生儿开始发

病，从本次调查年龄分布得知，本组 EB患者多为未成年

人，< 18周岁的患者占比74.9%。患者分布于全国30个省、

自治区，直辖市，仅西藏没有登记患者。其中登记人数最多

的是江苏省，其次为河南、广东、河北及山东。本调查显示，

江苏、广东、上海、北京等地的被调查者户籍所在地与居住地

之间的差异较大，这些患者（家属）均为从各地迁移到上述地

区。这种迁移使得患者对异地医保报销的需求显得尤为突

出。EB病情一般较为严重，致残率高，可治性低，诊疗费（基

因诊断和治疗）昂贵，常对家庭、社会造成极大的经济负

担［6⁃7］。该病经济负担包括直接成本如护理用品支出和皮肤

科、口腔科等专科治疗费用，间接成本包括照护者每日伤口

护理时间、日常预防新发创面的各种成本等。而EB患者中，

仅19.6%主要通过政府医保和商业保险支付伤口护理费用，

且因为先天性疾患，仅1例患者主要通过商业保险支付伤口

护理费用。13.8%的患者需要通过其他途径（如众筹、捐赠

等）获得经济支持，其中，仅0.8%主要通过众筹、捐赠等支付

伤口护理费用。患者生命质量较差，照护者伴随健康相关生

命质量（HRQoL）也受损，EB患者由各类残疾引起的健康生

命年的损失高于因死亡导致的健康生命年损失［8］。

本文中参与调查的患者已确诊 336例，基因检测患者

168例。在上述 168例患者中，主要为隐性营养不良型EB
（51.2%），其次为单纯型（17.3%）和显性营养不良型

（10.7%）。根据美国 2016年的统计［3］，约 54%为单纯型EB
患者，4%为交界型EB，29%为营养不良型EB，12%未明确诊

断。但本调查显示，隐性营养不良型EB患者占比最多，高

于单纯型EB患者，可能与本次调查数据来源有关，即隐性

营养不良型EB患者病情一般重于单纯型EB，更有可能加

入患者组织。而且，目前并没有针对EB的罕见病保障制

度，轻症患者报告的积极性并不高。交界型EB和Kindle综
合征患者可能确实总人数比较少，所以占比较低。

在所有EB合并症中，指甲脱落的发生率最高，达66.2%。

本组367例EB患者都受到伤口疼痛的困扰，55.3%的患者受

到瘙痒的困扰，对患者的日常生活造成极大的困扰，成为EB
患者就诊心理科或皮肤科寻求帮助的重要原因。从类型分布

来看，隐性营养不良型EB出现瘙痒症状的比例远远超过其他

类型。许多严重类型的EB患者无法正常入学和进行社交活

动，长期生活质量不佳。本研究显示，约1/3的患者发生各种

残疾，其中，隐性营养不良型EB患者由于手足反复摩擦产生

水疱，容易留下瘢痕导致并指/趾［9］。手足挛缩可能导致功能丧

失，踝、膝和髋关节可能发生关节挛缩，关节运动范围不足又

可能导致肌肉萎缩。文献报道［10］，所有EB患者应该在专门的

中心接受评估和合并症处理，从而接受多学科的医疗服务。

自新生儿EB患者出生起建立管理机制，对确保早期诊断、预

防合并症、提高生活质量具有重要意义。

本次调查为患者自愿登记，非调查者主动进行的大规

模横断面调查。由于严重依赖单一来源（患者自我推荐、非

专业组织成员名册），本次调查无法完全捕获EB患者，受影

响较轻的个体可能没有纳入，其中一些人也可能在无意中

被错误诊断分类。因此，本研究结果中，纳入的患者症状和

残疾程度严重者比例会较高。

总之，EB患者生活质量低下，经济负担重，多以门诊诊

疗护理为主。期待针对EB患者，建立国家数据库，完善登

记制度，构建治疗网络、医疗保障，提高EB患者生存质量。
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