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[摘 要] 目的：这项研究旨在了解外胚叶发育不全患儿照护者在面对这一罕见疾病时的心理状

态、实际照顾体验以及所需帮助。方法：采用描述性质性研究方法，通过与受访者一对一访谈、

现场录音、Nvivo软件编码等完成资料收集，运用 Colaizzi六步分析法对数据进行分析。结果：

共提炼出两大主题和九个副主题。分别为：（1）照护者身心情绪变化表现呈阶段性：不接受与

侥幸、愧疚与自责、悲伤与担忧、适应与接受。（2）多元化支持需求高：就医难度大；经济负

担重；照护要求高；疾病知识缺乏；生育压力大。结论：医务人员应关注外胚叶发育不全患儿

及家庭的需求，给予相应的支持与帮助，引导照护者积极正确面对。同时，增加该疾病的科普

宣传，提高社会对该疾病患儿的关注，构建一个有利于患儿成长的环境，从而提高患儿及照护

者的生活质量。
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[Abstract] Purpose This study aimed to understand the psychological state, actual caregiving experience
and the help needed by carers of children with ectodermal dysplasia in the face of this rare disease.
Methods A descriptive qualitative research method was used to collect data through face-to-face
interviews with respondents, live recordings, coding with Nvivo software, and the data were analyzed
using Colaizzi's six-step analysis method. Results Two main themes and nine sub-themes were
extracted. They were as follows: (1) the changes of the caregivers' physical and mental emotions showed
stages: non-acceptance and fluke, guilt and self-blame, sadness and worry, adaptation and acceptance. (2)
High demand for diversified support from caregivers: difficulty in accessing medical care; heavy
economic burden; high care requirements; lack of knowledge about the disease; and pressure to give
birth. Conclusion Medical personnel should pay attention to the needs of children and families with
ectodermal dysplasia, provide appropriate support and help, and guide carers to face the disease positively
and correctly. At the same time, we should popularize science of this disease, raise the attention of the
society to the children with this disease, and build an environment conducive to the growth of the
children, so as to improve the quality of life of the children and their caregivers.
[Key words] ectodermal dysplasias; caregiving experience; Psychological; qualitative research

引言

外 胚 叶 发 育 不 全 综 合 征 （ ectodermal dysplasias

syndrome,EDs）是一组外胚叶结构发育不良导致的发育缺陷，

如少汗症、毛发稀少、指甲异常、先天缺牙或无牙症[1]。口

腔表现为先天缺牙，乳牙和恒牙常全部缺失，或仅有几颗牙

齿，余留牙间隙增宽，牙形小，呈圆锥状，严重影响患者的

咀嚼功能、颜面美观等[2]。EDs为临床罕见疾病，文献报道

其发病率为 1∶(10000～100000)[3]。孕期检查无法排查胎儿
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是否存在 EDs，多数家庭通常在儿童无牙或牙齿迟萌发现异

常就诊。因该疾病常为母亲携带基因，儿子发病多见，故患

者中男性明显多于女性，且患病严重程度较高[4]。EDs症状

会伴随一生，需要家属及医生持续关注及系列治疗。目前，

国内外研究以关注 EDs的治疗方案为主[5-7]，较少对照护者

的照护体验进行分析。本研究采用质性研究的方法，深入了

解 EDs患儿照护者心理情绪变化及照护支持需求，旨在为临

床制订护理干预对策及政府政策构建提供参考依据。

1 研究对象与方法

1.1 研究对象

本研究采用目的抽样法，于 2022年 7月至 2024年 9月，

选择四川省某三级甲等口腔专科医院修复科因 EDs 就诊的

患儿照护者为研究对象。纳入标准：①临床诊断为 EDs患儿

的主要照护者；②照护者能正常进行沟通交流；③对本研究

知情同意，自愿参与；排除标准：①患儿合并其他疾病需要

照顾者；②近期家庭有重大变故或 3个月内经历负性事件者。

本研究已通过本单位伦理委员会审查标准（WCHSIRB-D-20

20-195）。

1.2 研究资料与方法

1.2.1 访谈提纲构建

研究团队对 EDs进行全面文献检索，根据研究目的设立

初步访谈提纲，再通过两轮（三名）专家咨询，三名专家已

从事口腔护理专业 10+年，拥有丰富的口腔修复护理经验。

专家咨询后形成终版半结构式访谈大纲：①您发现孩子无牙

胚的时间。②发现孩子无牙胚后您的心情是什么样的？③您

的爱人及其他家属的心情又是如何？④请谈谈您现阶段最

大的困扰是什么？⑤您觉得您和您的家人对孩子的担心是

什么？⑥您是如何了解医院治疗这类疾病的？⑦孩子在发

现自己无牙胚后是什么样的反应？

1.2.2 资料收集方法

本研究采用描述性质性研究方法，半结构式访谈为主要

方式。本研究中受访者在单独房间内接受一对一访谈，访谈

现场无其他人员。访谈前，向受访者介绍本研究的背景、目

的以及所需时间，资料以匿名的方式收集，后期以编码代替，

得到受访者的知情同意。访谈过程中，研究者录音并记录，

对音频文件及记录资料严密保存。所有访谈均由一人独立完

成，访谈者已完成质性研究相关培训，前期曾参与质性研究，

经验丰富。访谈时间 30～60min。样本量的确定以资料饱和

为标准，访谈达 11例时，已无新主题出现，资料达饱和，

停止资料收集，11名访谈对象中，10名为患儿母亲，1名为

患儿奶奶。

表 1 研究对象的一般资料（n=11）
照护者 患儿

编

号

家庭

角色

文化

程度
地域

患儿

诊断

患儿

性别

患儿

年龄

访谈于患儿

第几副义齿

P1 母亲 初中
江苏省

盐城市
EDs 男 4y 1

P2 母亲 高中
四川省

德阳市
EDs 男 17y 4

P3 母亲 中专
四川省

绵阳市
EDs 女 8y 1

P4 母亲 硕士
四川省

南充市
EDs 男 4y 1

P5 母亲 本科
河南省

安阳市
EDs 男 4y 1

P6 母亲 大专
四川省

大竹县
EDs 男 6y 1

P7 母亲 大专
云南省

曲靖市
EDs 男 7y 2

P8 母亲 初中
四川省

凉山州
EDs 男 5y 1

P9 母亲 高中
重庆市

永顺区
EDs 男 10y 7

P10 母亲 初中
贵州省

遵义市
EDs 男 5y 1

P11 奶奶 高中
四川省

南充市
EDs 女 5y 2

1.2.3 资料分析方法

访谈结束后，由访谈者听取所有录音并逐句完成转录，

并由另一名研究者完成复核，确保内容完整准确后，采用

Nvivo12软件，遵循用 Colaizzi6步分析法[8]对资料进行分析：

①仔细阅读全部访谈资料；②摘录有意义的陈述；③对反复

出现的陈述进行编码；④将编码后的观点汇集；⑤写出完整

的描述；⑥归纳共性的观点，升华主题概念。

2 结果

共提炼出两大主题：外胚叶发育不全患儿照护者身心情

绪变化呈阶段性和多元化支持需求高。具体如下：

2.1 主题 1：照护者身心情绪变化呈阶段性

2.1.1 不接受与侥幸

多数家庭对于孩子天生无牙胚的情况表示无法接受，存

在抵触情绪。部分受访者在发现患儿无牙胚时，认为在后期

会长出牙齿，只是萌牙期晚，对无牙抱有侥幸心理。

P5：“完全无法接受！”

P6：“我们还抱有希望，认为后面会长牙。”

2.1.2 愧疚与自责

因 EDs为母系基因携带所致，患儿母亲多表现出强烈的

愧疚与自责。EDs患儿毛发稀疏，皮肤色素重等，照护者在

面对外界异样的眼光和言语时，害怕舆论影响患儿造成其心

理负担，故产生内疚和自责。

P5：“查出来是我携带，感觉对不起孩子。”

P8：“很多人对他指指点点。我心里很不舒服。”

2.1.3 悲伤与担忧

当发现孩子病时，多数受访者表示全家在悲伤低落的情
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绪中，担忧小孩的健康及未来。

P3：“我们担心她以后生活结婚各方面，害怕生宝宝会

有影响。”

P6：“最担心的是怕她在学校里面被其他小朋友嘲笑。”

2.1.4 适应与接受

随着对疾病知识的了解和照护经验日渐丰富，受访者们

开始接受现实，逐渐变得积极乐观，努力为患儿提供良好的

家庭氛围。

P3：“这个病大家都不愿意得，但是已经发生也没办法。”

P9：“可以通过做假牙改善，我现在也不焦虑。”

2.2 主题 2：照护者多元化支持需求高

2.2.1 就医难度大

照顾者家庭所面对的现实问题重点表现就医困难上。医

疗资源相对匮乏，多数患者异地就医；义齿制作过程复杂，

就医次数增加；患儿年龄增长义齿需要定期更换，照护者觉

得就医难度大。

P7：“从云南过来还是比较困难，就很麻烦。”

P4：“因为他年纪太小，不太配合，反复跑了好多趟。”

2.2.2 经济负担重

EDs患儿活动义齿制作及更换、种植义齿修复等治疗费

用较高；部分异地患儿就医的差旅费多；照护要求高，家庭

开销增加；照护者无法正常工作，家庭收入受到影响，经济

负担沉重。

P1：“医生说义齿要定期更换，路费开销大。”

P2：“种植修复不能报销，经济负担重。”

2.2.3 照护要求高

患儿进食舒适度降低，饮食兴趣欠佳；皮肤异常如不排

汗、敏感性增加；部分照护者知识缺乏，照护能力欠佳；部

分患儿语音发育受到影响，照护者需投入更多精力，疲惫感

增加，照护者付出的实际照护要求高。

P6：“他咀嚼不适就会影响他食欲。我们换着花样做。”

P1：“他有特异性皮炎，不出汗和皮肤痒，夜里都睡不

着觉。”

P11：“我们夏天就带她出去避暑，出去一趟花费也高。”

P4：“语言发育比正常进度慢。他的语言发育是滞后的。”

2.2.4 疾病知识缺乏

EDs较少见，大多数照护者初次接触缺乏照护知识，网

络普及疾病知识较少，部分受访者来自农村，受教育程度受

限，获取知识途径更少。

P3：“我们当地医生都没见过，像我们普通人就更不知

道。”

P9：“在网上查发现国外有这类例子，但国内暂时没有。”

2.2.5 生育压力大

EDs由女性基因携带所致，患儿的母亲担心生育还会患

EDs的风险而拒绝生育，而部分家庭成员认为患儿无牙胚是

偶然现象，期盼再孕育健康孩子，从而产生家庭矛盾。

P4：“我老公家有传宗接代的想法，想要一个健康宝宝。

但我怕重蹈覆辙不会生二胎，就有矛盾。”

3 讨论

3.1 照护者的心理情绪呈阶段性变化

分析访谈结果将照护者的心理情绪变化分为：不接受与

侥幸、愧疚与自责、悲伤与担忧、适应与接受五大过程。何

悦等[9]研究中父母得知患儿有罕见性疾病时心理状态与本研

究中的初期负性情绪相似。有研究[10]表示负性的心理体验不

仅影响照护者的身心健康，也间接降低照护质量。张睿等[11]

表示医务人员应关注照护者的心理情绪变化，尤其是 EDs

初期照护者，提供理论知识和照护指导，帮助改善心理负性

情绪，为患儿提供生活保障。林琪等[12]研究中正性心理变化

是照护者创伤成长后的主要体现，有效地应对是家属努力成

长的重要标志，这与本研究中的应对与接受一致。照护者面

对消极情绪，需及时积极调整，为患儿提供乐观的成长氛围。

而大众应树立平等观念，减少歧视、嘲笑，减轻患儿及照护

者心理负担。

3.2 照护者多元化支持需求高

3.2.1 缓解就医困难，改善就医体验

目前国内能为低龄患儿提供义齿修复的口腔专科医疗

机构不多，医疗资源相对匮乏。本研究中，部分照护者因疾

病知识缺乏，导致就医难度增加。故建议医疗机构加强线上

宣传，避免错误就医，并采取互联网+护理及远程护理等模

式[13]，为异地患儿提供专业的居家照护指导，减少往返医院

导致的经济负担。此外，患儿因颌骨发育，义齿每 1～2年

需要进行更换[14]。义齿制作需往返医院就诊多次才可正常使

用。而患儿年龄小，配合差[15, 16]，义齿制作难度大。故医务

人员需耐心呵护，注重医护一体化的流程，适时采取口腔扫

描、面部扫描等数字化新技术[17]，增加患儿就医配合度，尤

其关注异地患者，减轻照护者负担。

3.2.2 多途径降低经济负担，解决实际困难

部分照护者表示 EDs治疗方式花费高，希望可以得到社

会多方面支持。这与王雪峰等[18]研究一致，社会支持作为一

种可利用的外部资源能有效缓冲心理压力，减轻患儿照护者

的经济负担。此外，EDs患儿日常照护要求要更加精细化，

照护者需投入大量精力，甚至不能外出工作，致使家庭收入

受影响，这与衡艳林等[19]研究一致。目前，我国医保政策尚

未惠及 EDs，费用高，增加经济负担。建议国家将相关治疗

费用纳入医保统筹，一定程度上缓解经济负担。
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3.2.3 提供专业的照护指导，减轻照护负担

EDs患儿因无牙需佩戴义齿辅助进食，其咀嚼效能低且

患儿可能因无牙而饮食兴趣降低[20]，照护者需提供适合患儿

且能提起其兴趣的饮食。作为医护人员，需提供专业的义齿

佩戴方法及注意事项，耐心引导患儿佩戴，提高其依从性。

EDs患儿会皮肤不排汗或出现过敏性皮炎，以及长期不良发

音习惯致语音发育迟缓[21]，而照护者因缺乏护理知识致其身

心疲惫感增加。照护者需进行照护学习，采取护理措施预防

或降低皮肤不排汗引起的不适，还需带患儿就医进行语音训

练，改善患儿语音发育迟缓的情况，以此改善照护者的身心

负担。

3.2.4 拓展疾病知识宣教，提升照护能力

本研究显示，照护者获取知识途径有限，且大众对疾病

认知少，导致照护者不知如何应对。虽然互联网日益普及，

但 EDs相关信息仍较少。多数照护者表示在治疗疾病时，曾

积极与其他患儿家庭进行照护经验沟通交流，这与龚静欢等

[22]、VERBERNE LM 等[23]研究一致，故通过同伴积极鼓励

增强照护者的信心。本研究中部分受访者来自农村，信息较

闭塞，获取知识的途径更困难，医护人员需更关注，为其提

供更多照护知识，以提高其照护能力。

3.2.5 寻求同伴及家属支持，缓解生育压力

部分照护者家庭成员之间因生育问题存在分歧，这与孙

彩杰等[24]的研究一致。家庭矛盾会导致患儿成长环境欠佳，

建议通过正向积极引导，降低患儿母亲因生育压力带来的身

心负担，鼓励家庭成员之间互相理解及帮助，营造良好的家

庭氛围。

4 小结

本研究分析 EDs照护者的照护体验，结果显示照护者身

心情绪变化表现呈阶段性变化和多元化支持需求高。医护人

员了解其面对的巨大压力，在接诊该类患儿及照护者时注意

保护患儿的隐私，通过健康宣教等方式丰富照护者的认识，

并提供照护知识，提升患儿家庭生活质量。本研究结果有助

于大家了解 EDs家庭面对的现实困难和所需帮助，为临床制

定护理干预对策及政府政策构建提供参考依据。
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