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1. 疾病简介1 

定义 

    遗传性大疱性表皮松解症（EB）包括 30 多种表型或基因型不同的 种类，共同特点是体

内和体表上皮组织的机械脆性。所有 EB 的共同特征是这些组织即使受到轻微的摩擦，也会

反复产生水疱或糜烂。 

 

分类 

    总的来说，基于水疱在皮肤超微结构中的位置，遗传方式，以及临床、电镜、免疫组织

化学、基因型特点的组合，来区分 EB 患者的类型 和亚型。 

 

遗传性 EB 主要有四种：单纯型（EBS），交界型（JEB），营养不良型（DEB）和金德乐

综合征。它们的表现型和基因型各不一样，但更重要的是皮肤分裂的超微结构位置不同。表

皮内大疱是 EBS 的标志。单纯型可进一步根据大疱发生在表皮的基底层（最下层）或基底上

层（外层）再细分。而 JEB 和 DEB 患者的大疱分别位于皮肤基底膜（真皮和表皮的交界）区

的透明板中和致密板下。金德乐综合征可以在一份皮肤样本中见到多处分离面。 

 

流行病学 

用不同的采样方法对世界上不同人群做过多次 EB 发病率和流行率的估计，但最可信的

 
1 节选自“遗传性大疱性表皮松解症“ （https://www.debra.org.cn/intro/eb2010/）。原文链接：

http://www.ojrd.com/content/5/1/12。作者：Jo-David Fine。原文发表于 2010 年。翻译：周迎春（疾病名称和一些其

它内容参考了林志淼博士的译法）。初次翻译：2013 年 3 月。最后更新：2013/04/05 。 

https://www.debra.org.cn/intro/eb2010/
http://www.ojrd.com/content/5/1/12


 

 

是国家 EB 登记（NEBR）的数据，这是对整个美国大陆 EB 患者做的横断 面和纵向流行病学

研究。在国立卫生研究院正式资助的 16 年间（1986-2002），对大约 3300 名 EB 患者做了

确认、登记、分型、临床描述，并对后续 情况做了跟踪。在这一人群中，估计 1990 年 EB

的流行率是每百万人中 8 人，1986-1990 年间的发病率为每百万新生儿中 19 人。 

 

所有遗传性 EB 的亚型都伴随着皮肤的机械性脆弱。轻轻的摩擦或旋转皮肤可以产生水

疱。一般来说，JEB 和 RDEB 患者的皮肤比 EBS 患者更加脆弱。尽管在 多数 EB 患者身上能

看到是完整的水疱，但在一些浅表性（基底膜上）EBS 亚型患者身上可能只有糜烂。EB 的皮

肤脆弱在天气或居住环境热的时候一般会加重， 因此患者家里使用空调很重要。在部分

EBS-DM 患者中有一种特别的现象，在发烧的时候会看到短期内水疱减少。水疱的季节（如

夏天）依赖性在一些温和型或 限局型（特别是 EBS）患者中更明显。而最严重的患者（特

别是泛发 JEB 和 RDEB）全身持续有水疱，所以温度的影响在临床上可以忽略。 

 

诊断方法 

出生后诊断 

如果家族中没有已经明确诊断的先证者，每个怀疑有遗传性 EB 的患者都应该取一到几

块皮肤样本，恰当处理后做免疫荧光抗原检测（IAM）和扫描电子显微镜检查 （TEM）。使

用上述一种或同时使用两种方法可以确定机械性脆弱和水疱的准确超微结构位置。需要强调

的是，诊断 EB 时不推荐常规的皮肤组织学检查，因为在光学显微镜下甚至无法区分某些活

检的分层位于表皮内还是表皮下。 

 

产前诊断 

在 1990 年代早期，产前诊断的常规方法是在怀孕 17 周或以后使用超声引导胎儿镜取

胎儿皮肤样本，再做 IAM 或 TEM 分析。从 1990 年代中期开始，通过取绒膜绒毛样本做 DNA

突变分析成了标准的做法。 

 

鉴别诊断 

对皮肤有水疱的儿童或成年人的鉴别诊断的精确性和正确性反映了医生的训练和经验

水平。多数情况下皮肤科医生识别遗传性 EB 比较容易；在很少情况下，在组织学验证之前

需要做更广泛的鉴别诊断。但是，对新生儿需要考虑宫内感染单纯性疱疹，特别是当没有家

族大疱病病史或临床表现与 EB 不太相符时。 

 

治疗 

所有 EB 患者护理的基本原则是预防水疱（细心的使用防护垫）和继发感染（细致的创

伤护理，可以使用无菌合成不粘连水凝胶敷料）。皮肤外并发症风险较高的 EB 亚型患者需

要监控这些并发症并在受损器官发生严重病变前做适当干预（药物、手术、牙科、营养、心

理等）。例如，前兆角膜疾病需要及时找眼科医生评估，防止永久角膜瘢痕影响视力。能感

觉到的食道狭窄需要扩张（通常要反复做），以便维持充足的经口营养摄入。无法经口获得

充足营养的儿童可以通过胃造口术补充食 物。如果不能通过细致的夜间手指包扎防止手畸

形，可以考虑做分指手术。严重泛发型 RDEB 和 JEB-H 患者从十几岁开始就可能患鳞状细胞

癌，发现后要做广 泛切除，按时随访看是否有局部或区域性复发。泛发性 JEB 和 RDEB 患

者需要经常监测骨质疏松或骨量减少。另外一些 EB 亚型需要做其它实验室检测（血液， 肾

脏）或临床检查（超声心动图）。现在也有一些试验性的治疗方案正在做尝试。 

 



 

 

预后 

EB 患者的未来病情发展与亚型有极大的关系。多数 EB 患者，特别是 EBS 和 DDEB 患

者，的预期寿命正常，但病情严重的会受些影响。明显不同的是，JEB 患者，特 别是 JEB-H

患者，在婴幼儿阶段死亡率很高。RDEB 患者，特别是严重泛发型 RDEB，在青年期有死于鳞

状细胞癌扩散的危险。 

2. 调研概况 

2019 国遗传性大疱性表皮松解症（EB）患者调研是 2019 中国罕见病患者综合社会调查的一

部分。该调研由中国罕见病联盟牵头，北京协和医院共同发起，北京病痛挑战公益基金会和

上海德博蝴蝶宝贝关爱中心协作，香港中文大学赛马会公共卫生与基层医疗学院负责实施

的，针对 EB 患者关于基本人口学特征、诊断、治疗、疾病经济负担、用药情况和生存质量

等做的线上调查。自 2019 年 6 月 15 日项目正式启动。从组织意见预调研开始，患者和患者

组织共同积极协助设计和修改问卷内容，贡献他们的经验与观察。从 2019 年 8 月 25 日问卷

正式发放到 2019 年 12 月 31 日正式截至，总共收到有效问卷为 641 份。在有效问卷中，由

患者自行填写的共计 170 份，由患者家属或其他主要照顾者代填的共计 471 份。此报告即是

根据这641 份问卷分析、书写而成。 

 

3. 患者地理分布 

受访患者来自于除西藏、海南和台湾之外的全国省、直辖市和自治区，其中来自山东和江苏

的 EB 患者最多，各有 63 人。 



 

 

 
 



 

 

 

4. 人口学信息 

1) 性别 

在 641 名受访病友中，男性患者 346 人，占比 53.98 %，女性患者 295 名，占比 46.02%。 
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2) 年龄 

本次调查的受访患者以未成年人为主，共 448 位患者年龄在 18 岁以下，占总人数的

72.96%。总的来看，受访患者的平均年龄为 12.91 岁，中位数是 7 岁。年龄最小的患者

为 0 岁，最大的为 57 岁。 

 



 

 

3) 婚姻与生育状况 

在 18 岁或 18 岁以上的成年患者中（N = 191），未婚患者占 51.83%，已婚（有配偶）

患者占比 42.41%。 

 

除了 52.83%的未婚患者，在剩余的患者中，超过 60%的受访者有 1 个孩子，五分之一

的受访者有 2个，没有孩子或者有 3个或以上的孩子的受访者分别占比 12.09%和 2.2%。 

 



 

 

 

4) 教育程度 

在所有成年患者中，40.32%的患者拥有大专或以上的学历；然而，近四分之一仅完成初

中教育（占比 24.61%），有 12.57％的人仅完成了小学或以下的教育。 

 

5) 就业状况 

共计 61 位成年患者的工作状态为未就业，占比 32.11%，其中 17 名患者因为丧失劳动

能力或学习能力而没办法就业。 

 

疾病是导致绝大多数患者未就业/未就学或者停薪留职的原因。未就业的患者中，有

87.18%是由于遗传性大疱性表皮松解症导致。因为 EB 而导致“无业”的占所有无业的



 

 

90.91%；导致“料理家务”的患者占所有全职主妇/主夫的 83.33%；导致“停学在家”

的占比 80.00%。 

 
 

6) 自理能力 

47.12%的遗传性大疱性表皮松解症患者在日常生活中是不能完全自理的；其中，5.24%

的患者是完全不能自理。 
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5. 疾病信息和就诊经历 

1) 疾病分型 

除了 2 位患者不清楚自己的疾病分型，在其他 639 位明确清楚自己分型的患者里，接近

一半的人为隐性营养不良型（共计 225 人，占比 48.28%）。 



 

 

 

2) 疾病严重程度（自评） 

41.5%的患者认为自身所患的疾病非常严重，而认为病情非常轻微的患者，比例仅占

2.03%。由 1 至 10，受访患者对所患疾病的严重程度的平均评分为 7.73。 

 



 

 

3) 首次发病症状 

受访的 EB 患者所表现的首次发病症状中， “皮肤容易出现水疱”和“皮肤缺乏/受损”

的占比最高，比例分别为 83.1%和 71.52%，其次为“指甲营养不良或脱落”，比例为 55.09%。 

 

4) 目前症状 

患者目前的症状，“皮肤容易出现水疱”的比例仍然最高。而指甲营养不良/脱落、皮肤

会出现癫痫/疤痕、皮肤有时出现粟丘疹的比例明显比首次发病症状的比例更高。 



 

 

 

 

5) 确诊 

a) 确诊年限 

在 624 个有效回答里，有 73.72%的患者能在求医当年就得到确诊，12.34%的病友从

第一次去看病到最终确诊需要花费 1~4 年的时间，剩下的 13.94%的患者甚至需要

花 5 年或以上的时间才能知道自己得了什么病。患者的平均确诊年限为 2.49 年；

在所有无法当年获得确诊的病友中，人均需要花费 9.48 年的时间得到确诊。 



 

 

 

 

b) 不同年龄段的确诊所需年限 

年龄越小的患者，确诊所需的年限越短。9 岁或以下的 EB 患者从求医到确诊的平

均所需年限仅为 0.28 年；而年龄在 30 岁或以上的患者，平均都需要花费近 10 年的

时间才能得到确诊。 
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c) 疾病严重程度与确诊所需年限 

疾病严重程度为非常轻微、非常严重或中等（6 级）的患者，其确诊所需年限都在

2 年以下，明显短于其他程度的患者。 

 

 

 

 

d) 确诊医院 

 

确诊医院名单 人数 

北京大学第一医院 96 

首都医科大学附属北京儿童医院 33 

上海交通大学医学院附属新华医院 28 

四川大学华西医院 20 

北京大学医院 17 

复旦大学附属儿科医院 17 

北京协和医院 13 

重庆医科大学附属儿童医院（重庆儿童医院） 13 

中国医学科学院皮肤病研究所 12 

湖南省儿童医院 11 

郑州大学第一附属医院 9 

南京市儿童医院 8 

广州市妇女儿童医疗中心（保健院/妇婴/儿童医院） 7 

河南省人民医院 7 

首都儿科研究所（儿研所） 7 

西安市儿童医院 7 

北京同春堂中医医院 6 

华中科技大学同济医学院附属同济医院（武汉同济医院） 6 

青岛市妇女儿童医院 6 

山东省立医院 6 
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复旦大学附属华山医院 5 

广东省妇幼保健院（妇产/儿童医院） 5 

山东大学齐鲁儿童医院（济南市儿童医院） 5 

山东大学齐鲁医院 5 

浙江大学医学院附属儿童医院 5 

注：仅列出患者人数>4 的医院名单 

 

e) 异地确诊 

451 位 EB 患者选择去户籍地以外的省份或者城市就医。多数患者会选择到医疗资

源较为集中的地区或者省会城市看病。绝大多数异地就诊的 EB 患者是在北京确诊

（159 人），其次为上海（76 人）。 

 
 

对于户籍在医疗资源较为匮乏的地区（如青海、山西、安徽、内蒙古、云南等地）

的患者，往往需要去省外医院获得确诊；但即使具有一定医疗资源的省份，如陕西

和广东，因为资源分布不均衡、大多集中在省会城市，多数患者会以省内异地确诊

为主。 

省份/城市（患者

户籍所在地） 

省外异地确诊

（百分比） 

省内异地确诊

（百分比） 

非 异 地 确 诊

（百分比） 

总人数/人 

青海 100% 0% 0% 1 

山西 90% 0% 10% 10 

安徽 89% 4% 7% 28 

内蒙古 86% 7% 7% 14 

云南 80% 0% 20% 5 



 

 

黑龙江 75% 8% 17% 12 

江西 74% 19% 7% 27 

河北 71% 5% 24% 38 

贵州 69% 6% 25% 16 

天津 64% 0% 36% 11 

宁夏 60% 0% 40% 5 

江苏 57% 25% 17% 63 

甘肃 56% 22% 22% 9 

广西 55% 36% 9% 11 

湖南 45% 40% 15% 20 

辽宁 44% 17% 39% 18 

浙江 44% 21% 36% 39 

新疆 40% 40% 20% 5 

河南 39% 43% 18% 49 

山东 37% 33% 30% 63 

四川 35% 38% 26% 34 

湖北 34% 34% 31% 29 

吉林 33% 17% 50% 12 

重庆 32% 0% 68% 19 

上海 24% 0% 76% 21 

陕西 18% 64% 18% 11 

广东 17% 49% 34% 41 

福建 17% 17% 67% 12 

北京 0% 0% 100% 18 

 

注：直辖市仅统计“省内异地确诊”和“无异地确诊”这两种情况。 

 

f) 异地确诊医院 

有异地确诊经历的 EB 患者的就医医院多为全国知名医院，其中到北京大学第一医

院和首都医科大学附属北京儿童医院确诊的人数最多，分别为 92 人和 26 人。 

异地确诊医院名单 人数 

北京大学第一医院 92 

首都医科大学附属北京儿童医院 26 

上海交通大学医学院附属新华医院 25 

北京大学医院 16 

四川大学华西医院 15 

北京协和医院 13 

复旦大学附属儿科医院 12 

中国医学科学院皮肤病研究所 12 

湖南省儿童医院 9 

河南省人民医院 7 

西安市儿童医院 7 

郑州大学第一附属医院 7 



 

 

广州市妇女儿童医疗中心（保健院/妇婴/儿童医院） 6 

南京市儿童医院 6 

首都儿科研究所（儿研所） 6 

北京同春堂中医医院 5 

广东省妇幼保健院（妇产/儿童医院） 5 

山东大学齐鲁医院 5 

山东省立医院 5 

重庆医科大学附属儿童医院（重庆儿童医院） 5 

注：仅列出患者人数>4 的医院名单 

6) 误诊 

a) 误诊比例 

在本次调查的 641 位患者里，261 名病友都曾经被误诊过，占比 40.72%。 

 

b) 患者认为误诊的原因 

对于被误诊过的患者来说，他们认为被误诊的最主要的原因是医生的问题（例如，

医生对这个病的知晓率太低），其次是患者的问题（例如，患者缺乏有效的信息渠

道导致无法找到可以确诊这个疾病的医院/科室/专科）。医院的问题（例如，医院

没有针对该疾病的诊断筛查手段）和医学的问题（例如，各医学分科之间壁垒森严，

专业性太强）也被患者认为是误诊的主要原因之一。 



 

 

 

 

7) 随访情况 

绝大多数EB患者表示不需要持续就医或者随访，大概每年需要就诊 1次的患者占比 9.36%，

大概每半年需要就诊 1 次的有 4.99%。 



 

 

 

 

8) 异地就诊 

a) 异地就诊路径 

有 248 位患者平常需要去到户籍市以外的地区接受治疗。EB 患者的异地就诊地图

和异地确诊的相似：患者都是去医疗资源较为集中的直辖市（如北京、上海）或者

省份（如广东、四川）才能获得治疗。 



 

 

 

 

b) 异地就诊医院 

患者异地就诊的常去医院主要集中在全国知名医院，其中北京大学第一医院是最多

患者常去就医的医院。除了北京和上海的医院，四川大学华西医院和江苏省的中国

医学科学院皮肤病研究所也是相对较多患者常去的医院。 

异地就诊医院名单 人数 

北京大学第一医院 49 

上海交通大学医学院附属新华医院 17 

复旦大学附属儿科医院 13 

四川大学华西医院 10 

首都医科大学附属北京儿童医院 9 

中国医学科学院皮肤病研究所 7 

湖南省儿童医院 5 

北京同春堂中医医院 4 

郑州大学第二附属医院 4 

北京协和医院 3 

河南省人民医院 3 

山东大学齐鲁医院 3 

郑州大学第一附属医院 3 

河南省儿童医院（郑州儿童医院） 2 

兰州大学第二医院 2 

山东大学齐鲁儿童医院（济南市儿童医院） 2 



 

 

上海市儿童医院（上海交通大学附属儿童医院） 2 

首都儿科研究所（儿研所） 2 

武汉大学人民医院（湖北省人民医院） 2 

重庆医科大学附属儿童医院（重庆儿童医院） 2 

注：仅列出患者人数>1 的医院名单 

 

 

6. 治疗情况和药物使用 

1) 目前治疗情况 

只有大概四分之一（26.05%）的患者目前正在接受治疗，另有 46.02%的患者虽然以前有过

治疗，但目前没有在治疗，甚至有 16.54%的患者从未接受过治疗。 

 

2) 治疗手段 

在 535 位有接受过治疗或者正在接受治疗的患者里，绝大多数人都使用过药物治疗（占

比 88.41%），其次较多的为康复治疗（21.12%），10.09%有做过手术治疗。 

 



 

 

 

 

3) 从未治疗过的原因 

当询问那些从未接受过治疗的 EB 患者（N = 106），其从未接受过治疗的原因时，超过

43.4%的受访患者表示“医生认为不需要治疗”，有 28.3%的患者则是因为“自我感觉

病情并不严重，无需治疗”，25.47%表示“买不到药，没办法治疗”。 

 



 

 

 

4) 停止治疗的原因 

在 295 位曾经有治疗，但现在停止了治疗的 EB 患者里，超过一半的患者将他们停止治疗的

原因归咎于“药效不是很好，停止治疗”，也有 26.44%的患者则是因为“医药费太贵，无法

负担”。虽然有近四分之一的患者是因为病情好转而停药，也有近 10%的患者是“买不到

药”而被迫停药。综合而言，由于药物的可及性和治疗费用的可负担性差而无法持续治疗的

患者占了 36.27%。 

 



 

 

 

 

5) 药物获取渠道 

对于 428 位正在使用药物的 EB 患者，院外药房（60.51%）、医院（52.10%）和网上药店

（44.86%）是他们购买药物的重要渠道。对于那些通过海外代购来获得药物的患者来说，

有 13.32%购买的是原研药，2.10%是仿制药。 



 

 

 

6) 选择药物的考虑因素 

药物的“疗效”、“安全性”和“副作用”被认为是在选择药物的时候，最重要的三个考

虑因素。紧随其后被受访患者认为比较重要的因素是“价格”和“耐药性”。而通过市

场推广手段来广告宣传药物或者媒体对药物的报道，则被认为是最不重要的考虑因素。 

 



 

 

 

7) 药物的可获得性和可负担性 

a) 药物可获得性 

38.66%的受访患者认为治疗药物的可获得性是“非常难”，33.56%的人认为治疗药

物的可获得性是“难”，仅有 1.85%的患者认为治疗药物很容易获得。由 1（非常

难）到 5（很容易），治疗药物的可获得性的平均得分为 1.97 分，反映了受访患者

普遍认为药物的可获得性是“难”。 



 

 

 
 

b) 药物可负担性 

47.89%患者认为当前疾病的药物可负担性为“一般”，接近一半的受访患者认为治

疗药物的可负担性为“非常差”或者“差”。 由 1（非常差）到 5（很好），药物

可负担性的平均得分为 2.39 分，表明药品的可获得性更接近“差”。 

 

  



 

 

 

7. EB 患者的护理情况 

--以《2018EB 患者生存情况调查报告》中的数据为例 

 

2018 年 9 月至 10 月间，上海德博蝴蝶宝贝关爱中心对在其中心登记的 EB 患者进行了全面

的摸底调研。最终收到有效问卷 318 份。患者来自全国的 30 个省、直辖市和自治区。由

于 EB 患者并没有任何有效的治疗药物，一般疗法以保护皮肤为主，防止摩擦和压迫。如

果出现水泡或者皮损，可以使用非粘连性合成敷料，无菌纱布及抗生素软膏防治感染。在

2018年的调研中，德博蝴蝶宝贝关爱中心的注册患者详细汇报了其日常护理情况，为患者

群体和医护人员提供了宝贵的经验。在此，特节选报告的护理部分内容，以补充和加深大

众对 EB 患者现状的了解。 

 

1. 清洗伤口 

在 318 位受访者中，有 81.8%的患者对伤口进行清洗，有 18.2%患者不清洗。不清洗的原因

有，孩子不配合占比达到 45%，害怕清洗时受伤占比 32.4%，由于时间原因占比 19.8%，不知

道是否应该洗的占比 23.3%，有 28.6%的患者家庭认为不需要清洗。 

  
 

选择清洗的 260 位患者（家庭）通常选择生理盐水来清洗，综合分值达到 3.74 分。其次为

清水，分值为 2.21 分。 

     

 



 

 

2. 消毒 

在受访的患者（家庭）中，有 80.2%选择消毒，19.8%选择不消毒。在选择不消毒的患者（家

庭）中，有 39.6%的认为病情轻微不需要消毒，有 28%的患者选择了消毒时会疼痛难忍，分

别有 19.5%和 15.1%的的患者认为不方便操作或者因为无人指导担心操作不当而选择不消毒。 

 

  

将近 20%的患者不做消毒操作，不仅仅只是因为患者对消毒不够重视。在消毒人群中，碘伏

和生理盐水的被使用率远远高于其他消毒用品，分值分别为 3.47 和 2.97。也有人使用双氧

水。消毒产品本身对患者造成的痛苦可能是成为患者或其家属不愿意做消毒的主要障碍。 

 

  

 

3. 使用药膏 

有约 83.7%的患者使用药膏，不使用药膏的患者占比 16.3%。 

不使用药膏的原因：病情轻微不需要使用的占比 38.5%；不知道使用哪种和害怕副作用的占

比都为 36.5%；出于经济原因考虑的占比 15.4%。 

 



 

 

 

4. 包扎 

在使用敷料包扎伤口时，有 200 名患者选择包扎，118 名选择不包扎。不包扎的原因中，病

情轻微不需要占比 58.5%；其次有些患者不适合进行包扎，包扎了反而更严重，这种情况会

受包扎方法及是否使用优质敷料来进行包扎的影响。劣质敷料例如卫生纸；或者使用粘性强

的敷料，都有加重病情的可能。由于需要长期大量地使用敷料，经济原因也是考虑的重要因

素。 

 
 

在选择敷料上，自学和摸索以及别人推荐的途径综合排名靠前。患者们选择敷料的出发点首

先是减轻患者的疼痛和创伤为主。其次为价格，由于敷料使用较频繁及优质敷料多为进口耗

材，对于经济不宽裕的患者家庭来说，昂贵的优质敷料也很难获得。相对而言减少换药次数

和疤痕是不那么需要考虑的因素。 

 



 

 

 

从使用频率来看，绷带的使用频率最高，其次为优拓、美皮康、美皮贴等优质敷料。仍然有

经济不宽裕的患者在使用卫生纸做敷料。实际上绷带是作为二级敷料使用的，并不能直接接

触伤口，主要作用是固定优拓，美皮康等一级敷料，还有些家庭会在未受伤但容易受伤的膝

盖，手肘等部位用绷带做防护，因此绷带成为每个家庭必备品。 

 

  



 

 

 

8. 患者的家庭和经济情况 

1) 家庭成员患有 EB 的情况 

部分 EB 患者有遗传性大疱性表皮松解症的家族史；在本次 641 份有效回答里，有 12.32%

（79 人）EB 患者表示，有直系或旁系血亲患有相同的疾病。 

 

当问及是哪一位具体的家庭成员时，患者的母亲是也患有同种 EB 的人数比例最多的，

（共 35 人，占比 44.30%），其次是患者自己的亲兄弟姐妹，占比 36.71%。 



 

 

 

 

2) 经济情况 

a) 所有患者家庭年收入 

在本次调查的 641 位 EB 患者中，接近一半的患者家庭年收入在 5 万元以下（47.11%），

其中包括了 2.96%的家庭在 2018 年完全没有收入。此外，27.30%患者的家庭年收入在

5~10 万，25.59%的患者家庭年收入超过了 10 万元。平均来看，641 位患者家庭在 2018

年的家庭年收入为 109193.36 元，成年患者的家庭年收入为 101927.90 元，儿童患者的为

112160.00 元。如果除去没有收入的家庭，其余有收入的患者家庭平均年收入为 112534.22

元，其中成年患者的平均家庭年收入为 104667.90 元，儿童患者的平均家庭年收入仍高

于成年患者，为 115786.40 元 



 

 

 
  

b) 成年患者个人年收入 

在 191 名成年患者中，有 35.60%的人表示自己在 2018 年一整年是没有收入的；27.23%

的患者的年收入是在 1-5 万这个范围。只有不到 10%的患者 2018 年全年收入在 10 万元

以上。显而易见，绝大多数患者的个人年收入都偏低。在所有有收入的成年患者中，人

均年收入为 41905.54 元，如果只计算有收入的成年患者，则均值为 65851.56 元。 



 

 

 

9. 医疗支出及支付意愿 

1) 医疗费用 

2018 年全年，受访患者在看病和治疗上的平均花费为 57153.90 元，其中包含了药物、住院、

急救、手术、康复和陪护等各类直接医疗支出，共 26958.54 元。他们花在与治疗有关的其他

费用，例如营养费、在器械、消毒等方面的花费，人均为 9007.75 元。此外，他们花费在与

医疗相关的非医疗费用，例如出行的费用为 5349.74 元，误工费大概在 15837.87 元。因此，

整体而言，受访患者 2018 年的医疗费用支出大约是人均 57153.90 元。这部分的费用可以通

过医保报销大约 3477.90 元， 也有部分病友通过商业保险或者众筹等渠道获得一定的费用

补贴，大约人均 1961.36 元。将这部分钱从支出中扣除，受访患者在 2018 年自掏腰包支付的

医疗费用为 51714.65 元，占总医疗支出的 90.48%。 

2018 年全年，患者在治疗疾病方面的大概花费 平均值 

医疗相关的直接费用  

直接看病支出 26958.54 

其他与疾病有关的支出 9007.75 

 

与医疗相关的非医疗费用  

          因看病所支付的出行费用 5349.74 

          误工费 15837.87 



 

 

总计支出 57153.90 

可报销的费用  

医保报销金额 3477.90 

其他保险/通过众筹获得的捐赠金额 1961.36 

总计报销 5439.25 

个人自付金额 51714.65 

 

2) 医疗负担 

2018 年全年，受访 EB 患者平均而言，他们个人自费的医疗支出占家庭年收入的 47.36%。

其中，成年患者的医疗自费支出平均为 27401.07 元，占成年患者家庭年收入的 26.88%；

未成年患者的医疗支出平均为 62294.56 元，占家庭年收入的 55.54%。未成年患者家庭

的医疗负担明显要比成年患者的更重。 

类别 自费医疗支出 家庭年收入 医疗负担 

所有患者 51714.65 109193.36 47.36% 

成年患者 27401.07 101927.90 26.88% 

未成年患者 62294.56 112160.00 55.54% 

 

3) 医疗开支承受能力 

正是因为医疗负担明显偏重，有15.60%的患者表示自己完全承担不起治疗疾病的费用。

医疗开支承受能力自我评估的平均值为 4.91，表明了本次调查参与者并不认为 EB 相关

的医疗开支是较重的。 

 



 

 

 

4) 支付意愿 

我们依据每一种 EB 治疗的现状，将支付意愿调研中的价格最低值设置为 50000 元。总

的来看，EB 患者每年愿意支付 57321.00 元购买治疗的药物，略高于药物费用范围的最

低值。然而，当将成年患者的支付意愿和儿童患者的分开，我们发现成年患者的支付意

愿远低于儿童患者（34687.48 元 vs 67024.91 元），甚至低于药物费用的建议最低值

（<50000 元）。 

 
 

整体而言，EB 患者的意愿高于他们在 2018 年实际上的自付医疗金额，相差仅为 5.13 个



 

 

百分点。对于儿童患者的家庭来说，他们的支付意愿占到家庭收入的 59.76%，超过了公

认的以医疗支出占家庭可支配收入 40%为界限的灾难性医疗支出标准，这意味着，未成

年罕见病患者家庭愿意几乎倾其所有来帮助孩子战胜疾病。 

 

类别 支付意愿 家庭年收入 

支付意愿占家

庭收入的比例 

实际医疗自费金额占家庭

收入的比例 意愿比-实际比 

所有人 57321.00 109193.36 52.49% 47.36% 5.13% 

成年患者 34687.48 101927.90 34.03% 26.88% 7.15% 

儿童患者 67024.91 112160.00 59.76% 55.54% 4.22% 

 

10. 生活质量和社会支持 

1) 患者生活质量 

本次调研运用了一系列与健康相关的生活质量量表来测量和展示罕见病患者的生活质量。在

第一阶段的报告中，将集中讨论 SF-12 量表。SF-12 生活质量量表由 12 道题目组成，被广泛

用于测量与健康相关的 8 个维度的生活质量得分：身体功能、身体功能角色受损、身体疼痛、

总体健康状况、活力、社会功能、情绪问题角色受损和心理健康。而这八个维度的得分又可

以转换为两个总评分：生理总分（PCS）和心理总分（MCS）。SF-12 每一个维度的满分为 100

分，两个总评分的满分也是 100 分。得分越高，代表患者的生活质量越好。 

 

综合来看，受访的 EB 患者在生理健康与心理健康两个总评分邻域的平均得分为 40.07 分和

42.22 分，明显得分低于中国普通人群的得分。 

 
 

通过与普通人群的生活质量得分对比，可以很明显的看出 EB 患者的生活质量得分在八个维
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度都远低于普通人群的得分，非常直观的说明了 EB 患者的生活质量较差。 

 

2) 患者主要照顾者的生活质量 

EB 不仅会影响患者生活质量，还可能会对其主要照顾者的幸福感受产生影响。通过使用

ICECAP 幸福感量表进行测量，患者家属幸福感的五个维度得分都比较低。得分相对较高的

是“成就与进步”（2.54 分），其次是“稳定和安全感”（2.47 分），而在“爱、友善与支持”

方面的感受最差，仅有 2.12 分。 

 

更具体的来看，将 EB 患者的主要照顾者幸福感的每一个维度得分与中国普通人群的得分相

比，很明显可以看到，在每一个维度，主要照顾者的幸福感受都要远远低于普通人群。 
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3) 社会支持：患者 VS 患者家属 

过往研究表明，生活质量与社会支持有着非常紧密的联系。通过对患者自评的社会支持

和主要照顾者的社会支持的平均得分进行比较，可以发现患者和主要照顾者在社会支持

的四个方面相差不多；在实质性支持这一维度，患者家属的得分都略低于患者（分别为

50.04 分和 54.63）。 
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11. 患者及家属对罕见病相关政策的建议 

为了更好地为罕见病相关政策的制定提供参考意见，此次调研中也设置了政策偏好方面的问

题，让受访者就以下四个方面问题提出自己的建议。 

 

1) 罕见病相关政策应当覆盖的群体 

有大约三分之一的患者或家属认为罕见病政策仅应覆盖有药可医的罕见病。绝大多数患

者（71.76%）和患者家属（60.08%）都认为罕见病的相关政策应该是既适用于有药可医

的罕见病，又适用于无药可医的罕见病。 

 

 

2) 罕见病定义的问题 

罕见病相关政策的出台绕不开是否需要定义的问题。大部分的患者和家属认为需要有一

个明确罕见病的定义。 
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在认为罕见病定义需要明确的受访者中，超过 50%的患者或患者家属认为罕见病定义需

要基于一个明确的数值（例如，罕见病的患病率或者患病人数）。认为基于罕见病名录就

足够了患者和患者家属有约三分之一。只有 11.27%的 EB 患者和 13.70%家属认为罕见病

定义既需要基于数值又需要有一个名录。 

 

3) 患者支付医疗费用的资金来源和分配比例 

药物及治疗可负担性是罕见病患者经常会遇到的问题。经验证明，多方共付的模式将比

较好的解决这一问题。然而，对于共付的各方，应该按照怎样的比例来承担患者的医疗

支出，迄今未有共识。因此，本次调研假定由五方来共同承担罕见病患者的医疗费用，

分别是：医保资金，罕见病专项基金，患者个人，企业，和民间慈善捐款。而这五方中

的每一方应该具体承担多大比例的费用，EB 患者和 EB 患者家属分别给出了自己的答

案。 

 

参与调研的 EB 患者和家属的看法是非常接近的。他们普遍认为医保应该覆盖大概

53~55%左右的医疗支出。此外，由罕见病专项基金报销为 20%左右，患者应该个人支

付大约 5~7%的费用，而企业捐助和民间慈善筹款可以各占约 5%。综合来看，在资金
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来源和分配上，患者和患者家属的意见保持一致。 

 

 

 

这个专门的罕见病政策里，除了罕见病医疗报销之外，可能还包括其他方面提供资助，分别

是：病友医疗方面、病友非医疗方面、病友组织资金方面、高校/医学机构的罕见病相关研

究和企业的罕见病相关研究。EB 患者和患者家属都认为大部分（39~43%）资金应该给予患

者医疗方面的报销是比较合适的。 

 

 


