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罕见病家庭照护者负担的影响因素及
护理干预研究进展

徐利霞1,林天昌1,2,蒋靖文1,魏朝霞1,谈　 颂1,冯雪雯1
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【摘要】 　 罕见病患者因病程迁延、疾病复杂及长期治疗等特点,其家庭照护者需持续承担疾病管理、生活照料及心理支

持等多重职责,普遍面临身体、心理、社会经济及信息决策等多方面负担。 照护者负担受患者疾病特征、照护者自身因素、家
庭及社会支持、医疗资源与疾病管理等多种因素共同影响,并进一步影响患者的照护质量和疾病结局。 本文围绕罕见病患者

照护者负担的主要表现、影响因素及护理干预策略进行综述,重点阐述加强照护者评估与健康教育、提供心理支持与照护者

赋能、完善延续护理与多学科协作以及构建家庭-社区-社会支持体系等护理措施,以期为临床护理实践及相关研究提供参考,
促进患者及照护者生活质量的改善。
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【Abstract】　 Patients

 

with
 

rare
 

diseases
 

often
 

experience
 

prolonged
 

disease
 

courses,
 

complex
 

clinical
 

manifestations
 

and
 

the
 

need
 

for
 

long-term
 

treatment.
 

As
 

a
 

result,
 

family
 

caregivers
 

are
 

required
 

to
 

continuously
 

undertake
 

multiple
 

responsibilities,
 

including
 

dis-
ease

 

management,
 

daily
 

care
 

and
 

psychological
 

support.
 

Therefore,
 

they
 

commonly
 

experience
 

various
 

burdens
 

related
 

to
 

physical
 

health,
 

psychological
 

well-being,
 

socioeconomic
 

status
 

and
 

information
 

and
 

decision-making.
 

The
 

burden
 

on
 

caregivers
 

is
 

influenced
 

by
 

a
 

variety
 

of
 

factors,
 

including
 

the
 

characteristics
 

of
 

the
 

patient's
 

disease,
 

the
 

caregiver's
 

own
 

factors,
 

family
 

and
 

social
 

support,
 

medi-
cal

 

resources
 

and
 

disease
 

management.
 

These
 

influences
 

in
 

turn
 

affect
 

the
 

quality
 

of
 

care
 

and
 

disease
 

outcomes
 

for
 

patients.
 

This
 

article
 

reviews
 

the
 

main
 

manifestations,
 

influencing
 

factors,
 

and
 

nursing
 

intervention
 

strategies
 

of
 

the
 

caregiver
 

burden
 

for
 

patients
 

with
 

rare
 

diseases.
 

It
 

focuses
 

on
 

nursing
 

approaches
 

such
 

as
 

strengthening
 

caregiver
 

assessment
 

and
 

health
 

education,
 

providing
 

psychological
 

support
 

and
 

caregiver
 

empowerment,
 

improving
 

continuing
 

care
 

and
 

multidisciplinary
 

collaboration
 

as
 

well
 

as
 

building
 

a
 

family-commu-
nity-social

 

support
 

system.
 

We
 

aims
 

to
 

provide
 

references
 

for
 

clinical
 

nursing
 

practice
 

and
 

related
 

research,
 

thereby
 

promoting
 

improve-
ments

 

in
 

the
 

quality
 

of
 

life
 

of
 

both
 

patients
 

and
 

their
 

caregivers.
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罕见病是指发病率极低的一类疾病,目前国际

上尚无统一定义。 世界卫生组织将其定义为患病

率低于 0. 65‰~ 1‰的疾病,欧洲地区多采用患病率

低于 1 / 2000 作为判定标准,我国目前主要采用罕见

病目录进行管理。 罕见病多具有遗传性、慢性进展

性和多系统受累特点,患者常面临诊断困难、治疗
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选择有限及长期照护需求增加等问题,也给家庭照

护者带来了显著负担[1] 。 与常见慢性病相比,罕见

病患者普遍存在诊断延迟、疾病认知不足、医疗资

源有限及社会支持不足等问题,使家庭照护者除承

担日常生活照护外,还需长期参与疾病管理、医疗

协调及信息获取,其照护压力具有长期性、复杂性

及持续累积等特点[2,
 

3] 。 长期、高强度照护不仅增

加家庭照护者的身体、心理及经济负担,还可能导

致焦虑、抑郁、社会孤立等心理社会问题,进而影响

照护质量及患者健康结局。 近年来,随着以家庭为

中心照护理念的推广,照护者负担逐渐成为罕见病

护理研究的重要内容[4] 。 因此,关注罕见病家庭照

护者的负担及护理需求,制定有效的护理干预策

略,对于提高照护质量,促进患者及家庭整体健康

具有重要意义。 然而,目前国内外关于罕见病照护

者的研究主要集中于杜氏肌营养不良 ( Duchenne
 

muscular
 

dystrophy,DMD) / 贝氏肌营养不良( Becker
 

muscular
 

dystrophy,BMD)、脊髓性肌萎缩症( spinal
 

muscular
 

atrophy, SMA )、 庞贝病 ( Pompe
 

disease,
PD)等单一病种,针对不同罕见病家庭照护者负担

特点、影响因素及护理干预的综合性综述相对较

少。 本文拟围绕罕见病家庭照护者负担的主要表

现、影响因素及护理干预策略进行综述,为构建以

家庭为中心的罕见病护理模式、制定针对性的护理

干预策略及完善照护支持体系提供参考。

【基金项目】四川省科技厅重点研发项目(编号:2021YFS0376)
【通讯作者简介】谈颂,女,博士,主任医师。 中华医学会神经

病学专委会委员,中国医院协会罕见病专委会常委。 主要研究方

向:周围神经肌肉病、神经免疫、神经系统罕见病。

1　 罕见病患者照护者负担的主要表现
  

罕见病患者由于病程长、病情复杂、治疗和康

复周期长,家庭照护者往往需要长期承担日常生活

照料、疾病管理、康复训练及就医协调等多重职责。
长期持续的照护使照护者承受身体、心理、社会、经
济及信息决策等多方面压力,各维度负担相互关

联、相互作用,并在长期照护过程中呈动态累积和

交互影响特征,共同构成家庭照护者的整体负担。
近年来的研究表明,罕见病家庭照护者的负担具有

多维性和长期性,不仅影响其自身健康和生活质

量,还可能降低照护质量,影响患者疾病管理和康

复效果[2,
 

3] 。
1. 1　 身体负担　 长期、高强度的照护工作可导致照

护者出现不同程度的身体健康问题。 不同罕见病

虽然疾病特点存在差异,但患者活动能力下降、病
程迁延及照护时间延长均是导致照护者身体负担

增加的重要原因。 由于需要协助患者完成翻身、转

移、喂养、康复训练及日常生活照料,照护者常出现

疲劳、睡眠障碍、腰背部疼痛等症状,部分照护者还

因长期缺乏休息而发生免疫力下降及慢性疾病加

重。 对于神经肌肉系统等导致患者活动能力下降

的罕见病,照护者承担的体力劳动更为繁重,其身

护者身体负担显著高于健康对照,生活质量明显

体负担通常随着患者疾病进展而不断增加[4~6] 。 一

项针对 SMA 患儿家庭照护者的横断面研究显示,照
下

降[7] 。 此外,日本一项针对 DMD / BMD 患者家庭照

护者的研究发现,部分女性照护者本身为致病基因

携带者,既承担照护职责,又存在自身健康问题,其
照护负担和生活质量受损更为明显[8] 。
1. 2　 心理负担　 心理负担是罕见病家庭照护者最

突出的负担类型之一。 由于疾病预后不确定、治疗

选择有限、长期照护压力及对患者未来发展的担

忧,照护者易出现焦虑、抑郁、无助感、自责、疾病不

确定感及照护倦怠等心理问题,部分照护者还可能

因长期处于高压状态而出现照护倦怠,影响家庭功

能及照护质量[4,
 

6] 。 照护者心理负担与患者疾病严

重程度、社会支持水平及照护持续时间密切相关。
一项访谈性研究指出,新型 SMA 修饰疗法虽显著改

善了患儿预后,但家长群体仍普遍承受诊断创伤、
长期焦虑、家庭关系改变及对未来预后持续担忧等

多重心理压力,即使在基因治疗后,日常照护的心

理负担依然沉重, 且未能随病情好转而明显缓

解[9] 。 加强照护者心理支持和情绪管理已成为罕

见病护理的重要内容,有助于改善照护者心理健康

水平,提高家庭照护质量。
1. 3　 社会与经济负担　 长期照护不仅影响照护者

的社会生活,也给家庭带来沉重的经济压力,是罕

见病家庭照护者负担的重要组成部分。 由于需要

长期陪同患者就诊、康复训练及日常照护,许多照

护者不得不减少工作时间、调整职业规划甚至退出

职场,从而导致家庭收入下降[2,
 

6] 。 此外,长期药物

治疗、康复训练、辅助器具配置以及异地就医等费

用进一步增加了家庭经济负担,部分家庭还需承担

因日常照护需要的住房改造、无障碍设施建设及交

通等非医疗支出[10] 。
  

除经济压力外,长期照护还使照护者社交活动

减少,与亲友联系减少,家庭角色发生改变,甚至影

响婚姻关系及家庭功能[4] 。 由于公众对罕见病认

知不足,部分患者及其家庭在求学、就业和社会交

往过程中仍面临不同程度的社会污名和歧视,照护

者也可能因担忧他人误解而主动减少社会参与,进
一步加剧社会孤立感[6] 。 与此同时,罕见病患者家

庭普遍面临专业照护资源不足、社区支持有限及同
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伴支持网络缺乏等问题,照护者难以及时获得持续

的医疗指导、心理支持及喘息服务,导致长期照护

压力进一步累积[4] 。
  

社会支持不足和经济压力相互作用,可进一步

降低照护者生活质量,导致患者长期照护质量的下

降。 减轻照护者社会与经济负担需要医疗机构、护
理团队、社会组织及政府部门协同参与,通过完善

医疗保障、长期照护服务、社会支持网络及喘息照

护等措施,为罕见病家庭提供持续、全面的支持。
1. 4　 信息与决策负担　 信息获取困难和疾病管理

决策压力是罕见病家庭照护者区别于常见慢性病

照护者的重要负担之一。 由于罕见病患病率低、疾
病异质性强,基层医务人员对此类疾病的认知有

限,照护者常面临疾病信息不足、诊断延迟及医疗

资源获取困难等问题,需要花费大量时间主动查阅

文献、咨询专家或通过患者组织获取疾病相关信

息[2,
 

3] 。 例如,一项针对 SMA 患儿父母的质性研究

发现,虽然诺西那生钠等新治疗手段改善了患儿预

后,但家长仍普遍反映对治疗效果、疾病长期预后

及未来照护规划存在较大的不确定性,希望获得持

续、规范的专业信息支持和家庭中心照护服务[9] 。
此外,针对 DMD 患者家庭的研究显示,随着基因治

疗及其他新疗法的发展,照护者在治疗方案选择过

程中需要面对复杂的风险—获益权衡,更希望医护

人员提供清晰、易理解的治疗信息,并通过多学科

团队共同参与决策,以减轻决策压力[11,
 

12] 。 护理人

员应充分发挥健康教育者和协调者的作用,为照护

者提供规范、连续的信息支持和决策指导,帮助其

提高疾病管理能力,增强治疗决策信心。
2　 照护者负担的影响因素

  

照护者负担的形成并非单一因素所致,而是患

者疾病特征、照护者个体特征、家庭和社会环境以

及医疗卫生系统等多层面因素共同作用的结果。
2. 1　 患者疾病因素　 患者疾病特征是影响家庭照

护者负担的重要因素,患者疾病严重程度、运动功

能受限程度及并发症均与照护者负担密切相关。
  

对于 DMD、BMD 及 SMA 等神经肌肉系统罕见

病,随着疾病进展,患者逐渐失去独立行走能力,并
可能需要呼吸支持、营养支持及长期康复治疗,照
护者需投入更多时间完成生活照料、病情监测及康

复训练,其身体、心理及社会负担进一步增加。 日

本 Remudy 登记研究指出,成人 DMD 患者疾病进展

导致家庭成员参与照护的时间显著增加,并伴随更

高的经济压力和照护需求[13,
 

14] 。 一项纳入 942 名

罕见病照护者的研究证实,患者功能受限程度越

高,照护者生活质量越低、照护负担越重[16] 。 此外,

对于儿童期起病的罕见病,患者长期依赖家庭照

护,照护者不仅承担疾病管理和康复训练任务,还
需兼顾教育、社会融入及未来规划等责任,尤其当

患者伴有认知或行为障碍等并发症时,照护者的照

护压力进一步增加[15] 。
2. 2　 照护者自身因素　 照护者自身特征也是影响

照护负担的重要因素。 研究表明,照护者的年龄、
性别、文化程度、健康状况及照护经验均可影响其

照护能力和负担水平[16] 。 女性照护者通常承担更

多日常照护任务,在体力消耗、情绪压力及角色冲

突等方面的负担更为突出;而照护年限较长、每日

照护时长较多或长期承担主要照护责任者,其照护

负担往往更重[13] 。 长期睡眠不足、慢性疾病、焦虑

及抑郁等因素可进一步降低照护能力,增加照护压

力;相反,较高的健康素养、疾病管理能力、心理韧

性及积极应对方式有助于缓解照护负担,提高家庭

照护质量[16,
 

17] 。
2. 3　 家庭及社会支持因素　 家庭及社会支持水平

是影响罕见病患者照护者负担的重要外部因素。
良好的家庭支持能够帮助照护者分担日常照护任

务,缓解长期照护带来的身体和心理压力,而家庭

功能受损、照护责任过度集中或家庭成员沟通不

足,则可能进一步加重照护负担[4] 。
  

除家庭支持外,社会支持网络同样发挥着重要

作用。 研究表明,医疗机构、患者组织、同伴互助及

社区支持可为照护者提供疾病知识、情感支持及照

护经验分享,有助于提高疾病管理能力和心理适应

水平,改善生活质量[6] 。 相反,社会支持不足、喘息

服务缺乏及医疗和社会资源获取困难,可使照护者

长期处于高负荷照护状态,增加照护倦怠及心理健

康问题的发生风险[16] 。 在 SMA 患儿家庭中,家长

普遍认为来自医护人员、患者组织及其他患儿家庭

的经验分享能够增强其疾病管理信心,减轻照护压

力;而缺乏持续专业支持的家庭更容易出现焦虑、
照护倦怠及社会孤立[9] 。 因此,应建立以家庭为中

心、多学科协作的支持体系,加强医疗机构、社区及

患者组织之间的协同合作,为照护者提供持续、全
面的支持服务。
2. 4　 医疗资源与疾病管理因素　 由于罕见病患病

率低、疾病异质性强,患者在诊疗过程中常面临诊

断延迟、误诊以及医疗资源分布不均等问题,部分

患者需跨地区寻求专业医疗服务。 这些因素不仅

增加了疾病管理的复杂性,也使照护者承担更多就

医协调、长期随访、康复治疗及医疗决策等责任,进
一步加重其时间、经济及心理负担。 相关研究表

明,医疗资源可及性不足以及疾病管理支持体系不
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完善与罕见病家庭照护者较低的生活质量和更高

的照护负担密切相关[16] 。
  

针对 SMA 患儿父母的质性研究指出,医疗信息

不足和专业支持缺乏会进一步增加疾病管理压力,
因此照护者普遍希望获得连续、规范的专业指导及

长期随访支持[9] 。 一项针对 PD 患儿及其家庭照护

者的质性研究显示,长期治疗过程中频繁往返医疗

机构、较长的治疗时间以及复杂的疾病管理均增加

了家庭照护者的时间投入和疾病管理压力[18] 。 随

着基因治疗及疾病修饰治疗等新疗法的发展,照护

者还需参与治疗方案选择、疗效评估及长期随访,
对疾病知识和健康管理能力提出了更高要求[11] 。
因此,应进一步完善罕见病规范化诊疗体系,加强

多学科团队协作(multidisciplinary
 

team,MDT)、延续

护理及健康教育,为照护者提供连续、专业的疾病

管理支持,从而减轻长期照护负担。
3　 护理干预策略

  

罕见病患者照护者负担具有多维性,护理干预

不应局限于患者本身,还需兼顾照护者需求,结合

不同疾病阶段和家庭特点,实施连续、个体化、多层

面的支持措施,提高照护者照护能力和疾病管理水

平,减轻照护负担,从而提高患者照护质量及预后,
改善患者及家庭整体生活质量。
3. 1　 加强照护者评估与健康教育　 早期识别照护

者需求并开展个体化评估是实施护理干预的重要

基础。 护理人员应在患者确诊、住院治疗及随访过

程中,动态评估照护者的身体健康状况、心理状态、
照护能力及支持需求,及时识别高负担人群,并根

据评估结果制定个体化护理计划。 系统开展照护

者需求筛查有助于及时发现家庭在疾病知识、心理

支持、社会资源及长期照护中的未满足需求,为后

续干预提供依据[9] 。
  

在早期识别的基础上,护理人员应结合不同罕

见病的临床特点开展系统化健康教育,包括疾病基

础知识、药物治疗、康复训练、营养支持、并发症观

察、辅助器具使用及居家照护技能培训,提高照护

者疾病管理能力和照护信心[9,
 

18] 。 例如,对于 SMA
及 DMD 患者,应重点指导体位管理、呼吸道护理、
咳痰辅助技术、康复训练及辅助器具的规范使用;
对于 Pompe 病患者,则应加强酶替代治疗期间的护

理观察、输注相关不良反应识别、治疗依从性及长

期随访管理等方面的指导,以提高家庭疾病管理

能力[14,
 

18] 。
3. 2　 提供心理支持与照护者赋能　 照护者长期承

担高强度照护任务,易出现焦虑、抑郁、照护倦怠及

社会孤立等心理问题,因此,心理支持应贯穿罕见

病患者疾病管理全过程。 护理人员应定期评估照

护者心理状态,及时识别存在心理困扰或高负担风

险的人群,并联合心理咨询师、社会工作者等提供

个体化心理支持,帮助照护者缓解负性情绪,提高

疾病适应能力[9] 。 同时,积极促进同伴支持、互助

小组及家庭支持能够增强照护者的情绪调节能力,
减轻 孤 独 感 和 无 助 感, 提 高 照 护 信 心 及 生 活

质量[9,
 

14] 。
  

此外,护理人员应注重照护者赋能,通过开展

疾病知识培训、沟通技巧指导及共同决策教育,提
高照护者参与治疗决策和疾病管理的能力,增强其

自我效能感和主动应对能力[11] 。 针对长期照护过

程中可能出现的压力累积,应鼓励照护者合理利用

患者组织、心理支持热线及社会资源,建立持续性

的支持网络,促进照护者身心健康和家庭照护能力

的提升[9] 。
3. 3　 完善延续护理与多学科协作　 罕见病患者多

需长期随访和持续管理,建立规范的延续护理模式

和多学科协作机制,有助于提高疾病管理质量,减
轻照护者长期照护负担。

  

护理人员应在患者出院后,通过门诊随访、电
话随访、互联网医疗平台等方式持续评估患者病情

变化及照护需求,及时给予疾病管理指导、康复训

练建议和并发症预防指导,提高照护者居家照护

能力[9] 。
  

对于 SMA、DMD 及 Pompe 病等需长期治疗和

康复的患者,应建立由临床医师、专科护士、康复治

疗师、营养师、呼吸治疗师、心理咨询师及社会工作

者共同参与的 MDT 管理模式,为患者及照护者提供

疾病评估、康复指导、营养支持、心理干预及社会资

源衔接等连续性服务[14,
 

18] 。
  

连续的专业随访和 MDT 有助于提高照护者疾

病管理能力,增强治疗信心,改善长期照护体验[11] ,
因此,应进一步完善罕见病延续护理体系,加强不

同层级医疗机构之间的信息共享与协作,为患者及

家庭提供覆盖院内、院外及社区的连续性护理服务。
3. 4　 构建家庭—社区—社会支持体系 　 罕见病患

者的长期照护不仅依赖家庭成员,还需要医疗机

构、社区及社会组织共同参与,构建多层次支持体

系。 在长期照护中,应坚持以家庭为中心的护理理

念,鼓励家庭成员共同参与照护,通过照护技能培

训、家庭会议及照护计划制定等方式,提高家庭照

护能力,减轻主要照护者的负担[9] 。 同时,应积极

发挥社区卫生服务机构和专科护理门诊的作用,建
立规范的转诊和随访机制,为照护者提供持续的健

康咨询、康复指导及照护支持[4,
 

18] 。 此外,护理人
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员应主动帮助照护者对接患者组织、公益机构及社

会救助资源,引导其参与同伴支持活动和照护者互

助小组,促进疾病信息共享和照护经验交流,增强

照护者社会支持感和自我效能感[16] 。 对于长期照

护压力较大的家庭,可联合社会工作者开展个案管

理,协助申请医疗救助、康复服务及喘息服务,进一

步缓解家庭照护压力,提高患者及照护者的生活

质量[9] 。
4　 总结与展望

  

罕见病患者照护者长期承担疾病管理、生活照

料及情感支持等多重职责,其身体、心理、社会及信

息决策等方面均面临较大压力。 近年来,随着疾病

修饰治疗、基因治疗及支持治疗策略的发展,部分

罕见病患者的疾病进程得到延缓,生存质量和生存

期有所改善。 同时,随着护理理念的不断更新和长

期健康管理模式的发展,罕见病照护逐渐从单一疾

病治疗支持转向涵盖疾病监测、功能维护、康复管

理及生活质量改善的连续性照护模式,对照护者能

力及护理服务体系提出了更高要求[16] 。 加强照护

者评估与健康教育、提供心理支持、完善延续护理

及多学科协作、构建家庭—社区—社会支持体系,
有助于提高照护者疾病管理能力,改善其生活质

量,并促进患者长期康复[9,
 

11,
 

18] 。
  

目前,关于罕见病照护者负担的研究仍以横断

面调查和质性研究为主,针对护理干预措施有效性

的高质量随机对照研究和纵向随访研究相对不足,
不同罕见病之间照护需求的差异也有待进一步探

索[16] 。 未来应加强循证护理研究,建立标准化的照

护者评估体系,开发基于数字健康和互联网医疗的

延续护理模式,并结合人工智能辅助随访、远程健

康管理等新技术,为罕见病患者及其家庭提供更加

精准、连续和个体化的护理支持,从而不断提升患

者及照护者的生活质量。
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