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第一部分：调研概况



•由中国罕见病联盟和北京协和医院牵头，北京病痛挑战公益基金
会协调，香港中文大学公共卫生及基层医疗学院负责研究设计和
分析

•问卷基于网络发布，通过病友组织发放给其病友，由患者自行填
写。

• 2019年8月25日开始，截止至2019年12月31日，参与调研的遗传
性大疱性表皮松解症患者641人。其中，患者自行填写的共有170
人，由患者家属或其他主要照顾者代填有471人。

*此份报告仅统计已经确诊的患者

调研概况



第二部分：基本人口信息



年龄

年龄分布

最小0岁
最大57岁
平均年龄12.91岁
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性别

男性患者346人

女性患者295人
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婚姻状况

以上仅统计18岁或18岁以上的成年患者(N = 193)

51.3% 41.97%

1.04%

3.11%

1.04%

婚姻状态

未婚

已婚（有配偶）

同居（未领证）

离婚

丧偶



收入水平（个人）

成年患者的个人年收入均
值为41905.54元

如果只计算有收入的成年
患者，则均值为65851.56元

35.23%

1.04%

5.7%
6.74%

14.51%
13.47%

13.99%

8.29%
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30%

没有收入 5千以下 5千-1万 1-3万 3-5万 5-10万 10-20万 20-30万 30-50万 50万以上

个人年收入

以上仅统计18岁或18岁以上的成年患者(N = 193)



患者的家庭年收入均值为
109193.36元

如果只计算有收入的患者家
庭，则均值为112534.22元

收入水平（家庭）

2.96% 2.65%

1.09%

4.68%

16.85%

21.53%

27.3%

15.6%

4.84%

2.5%
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没有收入 5千以下 5千-1万 1-3万 3-5万 5-10万 10-20万 20-30万 30-50万 50万以上

家庭年收入



教育水平

12.44%

24.35%

11.4%
10.88%

17.1%

22.8%
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10.0%

15.0%

20.0%

25.0%

小学及以下 初中 高中 中专/技校/职高 大专 本科及以上

以上仅统计18岁或18岁以上的成年患者(N = 193)



就业状况

1.05%

8.42% 8.95%

42.11%

2.63%

6.32%

8.95%

14.21%

7.37%

就业 未就业 其他

退休/离休 兼职 在校学生 全职 停学在家 料理家务丧失劳动能力/学习能力无业/待业 其他

0.0

0.1

0.2

0.3

0.4

百
分
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61人未就业
占比32.11%

以上仅统计18岁或18岁以上的成年患者(N = 193)



未就业的患者中，有87%
是由于遗传性大疱性表皮
松解症导致。

因为疾病未就业
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是

否



第三部分：自理和辅具使用



自理能力

5.18%

16.06%

25.39%

52.33%

自理能力

完全不能自理

仅能部分自理

基本能自理

完全能自理

接近48%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，5.18%的患者是完
全不能自理

以上仅统计18岁或18岁以上的成年患者(N = 193)



辅具使用情况
76.44%

11.52%

4.19% 4.71%
3.14%

0%

20%

40%

60%

80%

完全不需要 偶尔需要 有时需要 经常需要 完全离不开

百
分
比



辅具花费

2018年, 遗传性大疱性表皮松解
症患者在使用辅具上的总费用为
14806.67元，其中，13144.44
元为自费

13144.44元

1662.22元

类型

报销

自费



残疾证办理
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是

否

所有患者中，办理了残疾证的占比为18.56%



残疾证

97.48%

0.84%

0.84%

0.84%

肢体残疾

言语残疾

精神残疾

多重残疾

残疾证类型

13.56%

54.24%

19.49%

12.71%

一级

二级

三级

四级

残疾证等级

办理了残疾证的患者中，97.48%
为肢体残疾。所有具有残疾证的
患者里，超过一半等级为二级。



第四部分：疾病相关信息



分型

23.82%

5.79%

13.52%

48.28%

1.07%

7.51%

0.0%

10.0%

20.0%

30.0%

40.0%

50.0%

金德乐综合征 交界型 其他 显性营养不良型 单纯型 隐形营养不良型

1. 金德乐综合征：5人；
2. 交界型：27人；
3. 其他：35人；
4. 显性营养不良型：63人；
5. 单纯型：111人；
6. 隐性营养不良型：225人



患者自认为疾病的严重程度

平均得分：7.73

2.03% 2.03%

4.37% 4.68%

9.2%

6.86%

8.42%

14.2%

6.71%

41.5%

0.0%

10.0%

20.0%

30.0%

40.0%

1 非常轻微 2 3 4 5 6 7 8 9 10 非常严重



在624个有效回答里，遗传性
大疱性表皮松解症患者从第一
次看病到确诊所需的平均年限
为2.49年；

如果不包括当年就得到确诊的
患者，患者则平均需要9.48年
的时候才能得到确诊。

确诊年限（第一次看病到确诊所需要的时间）
73.72%

12.34%
13.94%

0%

20%

40%

60%

当年确诊（0年） 1~4年 5年及以上



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%

误诊

40.72%

59.28%

是

否



认为自己被误诊的原因的排序
7.76

3.73
3.543.61

2.992.99

0.93
1.19

0.12
0

2

4

6

8

医生的问题 患者的问题 医院的问题 医学的问题 经济的问题 诊断技术的问题医患沟通的问题 文化的问题 其他



疾病治疗的信息渠道排序

3.01

1.29

0.55

0.69

4.96

6.38

6.39

3.19

2.84

2.66

4.72

4.45

药企/基因公司的宣传

其他非患者群体（朋友，亲戚）

国内外医学学术会议

传统大众媒体

国内外相关医学文献

国内外罕见病病人大会

专业医学网站

百科/知乎等公共知识平台

微信公众号/微博等大众社交平台

和病友直接交流

和医生直接交流

病友组织及其自媒体

0 2 4 6



药物使用情况

目前，正在使用药物治疗的人共有428位，占比66.77%。

66.77%

33.23%

是

否



获取药物的渠道

52.1%

60.51%

4.44%

44.86%

3.27%

2.1%

13.32%

1.17%

12.15%

5.14%

16.12%

7.71%

5.14%

国产仿制药

海外仿制药代购

临床试验用药

DTP药房购买

药厂赠药项目

其他

家里自制/原料药

慈善项目

海外原研药品代购

他人赠送/病友互助

网上药店购买

医院购买

院外药房购买

0% 20% 40% 60%

“院外药房购买”、
“医院购买”、“网
上药店购买”是患者
获取药物的主要渠道。



选择治疗药物的考虑因素

0.41

0.48

0.83

1.05

1.07

2.28

2.95

3.1

3.24

3.33

3.72

5.17

6.52

7.7

7.89

8.26

媒体报道

广告宣传/媒体报道

药物半衰期

生产厂家/品牌

产地

抑制物发生风险高低

医保是否覆盖

购药难易程度

病人/病人组织建议

用药方式

医学指南/医生建议

耐药性

价格

副作用

安全性

疗效

0 2 4 6 8

“疗效”、“安全性”、
“副作用”、“价格”
是遗传性大疱性表皮松
解症患者选择药物时的
主要考虑因素。



治疗药物的可获得性

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

38.66%

33.56%

21.53%

4.4%

1.85%

0.0%

10.0%

20.0%

30.0%

40.0%

非常难 1 难 一般 容易 很容易 5



治疗药物的可负担性

由1（非常差）到5（很
好），药物可负担性的
平均得分为2.39分 20.29%

27.21%

47.49%

2.86% 2.15%

0.0%

10.0%

20.0%

30.0%

40.0%

非常差 1 差 一般 好 很好 5



第六部分：医疗开支



医疗总体开支

2018年全年，患者在治疗疾病方面的大概花费 平均值（元）

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 57153.9

可报销的费用

- 医保报销金额 3477.9

- 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



第七部分：疾病负担



疾病负担

类别 自费医疗支出（元） 家庭年收入（元） 医疗负担（元）

所有患者 51714.65 109193.4 47.36%

成年患者 27401.07 105802.4 25.90%

未成年患者 62294.56 110401.6 56.43%



医疗支出的承受能力

平均承受能力：4.91

15.6%

7.8%

13.1%

9.98%

19.34%

8.11%

4.68% 4.68%

2.03%

14.66%

0.0%

5.0%

10.0%

15.0%

20.0%

完全承担不起-1 2 3 4 5 6 7 8 9 完全可以承担-10



第八部分：社会支持



社会支持

41.71 42.99 43.64

54.63

43.84
45.67

43.43

50.04

0

25

50

75

100

讯息和情绪性支持 情感性支持 社会互动性支持 实质性支持

患者

患者家属

满分为100分，分数越高，代表获得的社会支持越多



第九部分：生活质量（EQ-5D）



行动能力

5.05%

6.31%

11.36%

22.71%

54.57%

无法四处走动

四处走动有严重的困难

四处走动有中度的困难

四处走动有一点困难

四处走动没有困难

0% 20% 40% 60%



自我照顾

9.46%

5.99%

10.41%

16.72%

57.41%

无法自己洗澡或穿衣

自己洗澡或穿衣有严重的困难

自己洗澡或穿衣有中度的困难

自己洗澡或穿衣有一点困难

自己洗澡或穿衣没有困难
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日常活动

5.36%

5.99%

13.88%

29.97%

44.79%

无法进行日常活动

进行日常活动有严重的困难

进行日常活动有中度的困难

进行日常活动有一点困难

进行日常活动没有困难
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疼痛 / 不舒服

5.99%

15.46%

31.55%

39.43%

7.57%

有非常严重的疼痛或不舒服

有严重的疼痛或不舒服

有中度的疼痛或不舒服

有一点疼痛或不舒服

没有疼痛或不舒服
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焦虑 / 沮丧

2.84%

11.04%

24.61%

44.79%

16.72%

有非常严重的焦虑或沮丧

有严重的焦虑或沮丧

有中度的焦虑或沮丧

有一点焦虑或沮丧

没有焦虑或沮丧
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今日健康状态

患者今日健康状态的均值为：58.85
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58.85

注：分数越高代表患者今日的健康状态越好
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