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肝豆状核变性患者照顾者不同阶段照顾困境与需求的质性研究
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[摘 要] 目的 基于时机理论，探讨肝豆状核变性患者照顾者在不同阶段的照顾困境和需求，为制定针对性的干预方案奠

定基础。方法 采用现象学研究，选取 2024年 7月—2025年 2月在安徽省某三级甲等综合医院神经内科住院治疗的 41名肝豆状

核变性患者的照顾者为受访对象，开展半结构式访谈，运用Colaizzi七步分析法分析访谈资料。结果 共归纳出 5个主题 15个亚

主题。诊断期：多重情感交织，陷入迷茫应对困境；稳定期：疾病进展忧虑，陷入角色失能和知识困境；准备期：担忧照顾不当与多

重条件限制并行；调整期：患者自我管理欠缺，专业支持需求迫切；适应期：就业生育自理难题，渴盼疾病重视与研究突破。结论 在肝

豆状核变性疾病发展的不同阶段，照顾者的照顾困境和需求呈现复杂动态的过程，医护人员应以照顾者不同阶段困境和需求为基

础，构建针对性干预方案，提供个性化专业支持，以降低照顾者负担，促进患者康复。
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Challenges and needs across different stages for caregivers of patients with Wilson disease:

a qualitative study
WANG Yuanxin 1, ZHAN Tingting 2, ZHAN Chenchen 1, PENG Cheng 1

(1.School of Nursing, Anhui University of Chinese Medicine, Hefei 230012, China; 2. Brain Disorder Center,
the First Affiliated Hospital of Anhui University of Chinese Medicine, Hefei 230001, China)

Abstract: Objective To explore the challenges and needs at different stages of caregivers of patients with Wilson disease (WD)
based on timing theory, and provide basis for constructing targeted intervention programs. Methods We conducted a phenomenolog⁃
ical research, and 41 caregivers of WD patients hospitalized in the neurology department of a tertiary grade-A comprehensive hospital
in Anhui Province from July 2024 to February 2025 were selected as the subjects for semi-structured interviews. Colaizzi′s seven step
analysis was used to analyze the interview data. Results Five themes and fifteen sub-themes were summarized as follows. Diagnostic
phase: Multiple emotional conflicts, trapped in confusion and coping difficulties; Stable phase: Disease progression anxiety compound⁃
ed by role dysfunction and health literacy deficit; Preparation phase: Parallel concerns of inadequate caregiving capacity and multidi⁃
mensional constraints; Adjustment phase: Deficient self-management skills with escalating needs for professional support; Adaptation
phase: Employment/fertility/ activities of daily living (ADL) challenges with strong demand for disease prioritization and research ad⁃
vancement. Conclusion At different stages of WD, caregiving challenges and needs manifest as a complex, dynamic process. Medi⁃
cal staff should develop tailored interventions for caregivers based on their stage-specific needs and difficulties, provide personalized
professional support, reduce caregivers’burden, and promote patient recovery.
Key words: Wilson disease; caregivers; timing theory; challenge in care; care need; qualitative research; care

肝豆状核变性（Wilson disease，WD），系ATP7B 基因突变所致铜代谢障碍性常染色体隐性遗传病，

主要表现为肝脏或神经系统受累[ 1 ]。WD患者一经

确诊，必须坚持低铜饮食及终生服用排铜药物[ 2 ]，存
在疾病应对能力和生活自理能力不足等情况，因此

照顾者角色对其治疗康复尤为重要。研究[ 3 ]显示，

国内WD照顾者大多存在不同水平的照顾负担，而

照顾身体或精神残疾的人可能是一种长期的压力体
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验，若照顾需求无法满足则会加重照顾者身心负

担[ 4 ]，直接影响患者对疾病的再适应过程。因此，了

解照顾者在WD患者疾病不同阶段的照顾困境及需

求，为其提供针对性护理支持，对于患者疾病康复、降

低照顾者负担和提高生活质量具有重要意义。目

前，鲜有关于此类照顾者典型阶段的研究，针对 WD
疾病发展不同阶段照顾困境和需求的研究更是罕

见。现有的慢性病照顾者质性研究多局限于疾病的部

分阶段或场所，缺乏全周期、针对性研究。基于时机理

论，本研究运用质性方法探讨WD患者照顾者在不

同疾病阶段的照护困境与需求，旨在为护理人员构

建精准、全面、全周期的干预方案提供科学依据。

1 对象与方法

1.1 研究对象 本研究采用目的抽样法，选取符合

纳入标准且较可能提供丰富研究信息的研究对象，采

用最大差异策略抽样[ 5 ]（性别、年龄、文化程度、工作

状况、婚姻状况等），以尽可能丰富所获得的资料。选

取 2024年 7月—2025年 2月在安徽省某三级甲等综

合医院神经内科住院治疗的WD患者的照顾者作为

研究对象。纳入标准：（1）符合“中国肝豆状核变性诊

治指南2022”[ 1 ]诊断标准的WD患者的照顾者；（2）年
龄≥18周岁；（3）能够进行正常的语言交流；（4）照顾者

自愿参与并签署知情同意书；（5）覆盖不同经济水平、

城乡差异的照顾者。排除标准：（1）照顾者为保姆等

受薪人员；（2）肝豆状核变性患者中途更换照顾者。

脱落标准：照顾者中途退出或失访。样本量的确定标

准以主题达到饱和为止[ 6 ]，而不是统计学的概率代表

性，即分析资料时不再有新的主题和亚主题出现。本

研究已通过医院伦理委员会审查（2024AH-107），遵

循保密原则，所有受访者均知情同意，自愿参与本研

究。最终访谈41名照顾者，其中男17名，女24名；年

龄（46.93±9.48）岁；平均每天照顾时间为 8~24 h。受

访者一般资料见表1。
表1 受访者一般资料（n=41，名）

性别
男
女

年龄（岁）
18～
30～
40～
≥60

文化程度
文盲
小学
初中或中专
高中或大专
大学及以上

诊断期
（n=7）
2
5
1
3
3
0
0
0
3
1
3

稳定期
（n=9）
4
5
0
1
7
1
3
0
3
2
1

准备期
（n=8）
3
5
0
1
6
1
0
2
4
1
1

调整期
（n=7）
3
4
0
3
3
1
0
1
1
3
2

适应期
（n=10）

5
5
0
2
8
0
1
2
4
1
2

项目

工作状况
在职
无业
退休

与患者关系
配偶
父母

婚姻状况
未婚
已婚
丧偶未婚

诊断期
（n=7）
5
2
0
2
5
1
6
0

稳定期
（n=9）
3
4
2
1
8
0
8
1

准备期
（n=8）
5
3
0
0
8
0
8
0

调整期
（n=7）
3
3
1
3
4
1
6
0

适应期
（n=10）

8
2
0
4
6
0
10
0

项目

1.2 研究方法

1.2.1 确定访谈时机及提纲 Cameron等[ 7 ]提出的

时机理论指出，照顾者在患者疾病不同阶段的需求

呈动态变化。因此，需帮助护理人员识别开展照顾

者教育与支持的最佳时机，以实施针对性干预。该

理论已在急性心肌梗死[ 8 ]、糖尿病足溃疡[ 9 ]、肠造口[10]

等疾病的照顾者研究中得到应用。本研究基于该理

论，结合相关文献、WD疾病特点以及神经内科专家

的咨询意见，最终将WD患者照顾者的照顾过程分

为 5个阶断。（1）诊断期：入院后 48 h内；（2）稳定期：

自确诊起至病情稳定，约持续 14 d；（3）准备期：住

院治疗结束至出院前（通常为出院前 1~2 d）；（4）调

整期：出院后至 3个月内；（5）适应期：出院后 3~6个
月。并非所有的照顾者均经历完整的 5个阶段，与

时机理论[ 7 ]研究结果一致。各期分别以字母A、B、C、
D、E表示。在肝豆状核变性患者病情发展的 5个时

期分别选择相应照顾者，排除重复的照顾者，每例患

者对应 1位照顾者。各阶段最终的受访人数分别为

7名、9名、8名、7名、10名。

在查阅国内外相关文献[9,11]基础上，结合时机理

论框架和研究者本人的临床实践，初步设计质性研

究访谈提纲后，再与临床护理专家进行商议与讨论，

在对访谈提纲进行调整和优化后，通过预访谈 2名
照顾者，最终形成了访谈提纲。内容如下：（1）您在

现阶段的照顾过程中感受如何？能根据患者现在的

情况跟我聊聊您的心情吗？（2）您在现阶段的照顾过

程中有哪些压力或担忧？您最担心的问题有哪些？

您最大的困难是什么？是如何解决的？（3）您在现阶
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段希望其他家庭成员、医护人员、社会等给您提供哪

些帮助和指导？（4）您希望以何种方式或途径获得这

些帮助和指导？（5）照顾患者对您的精神心理状态、

身体机能、社会角色和生活有什么影响？

1.2.2 资料收集方法 由 1名经过质性研究培训，

熟练掌握访谈技巧，且熟悉肝豆状核变性患者护理

工作的研究者采用半结构化形式进行深度访谈。访

谈采用面对面的方式进行，诊断期、稳定期、准备期

访谈地点选在示教室或办公室等场所进行；调整期、

适应期根据方便原则选择合适的地点，主要在患者

复查的门诊候诊室。访谈环境安静、隐秘且无人打

扰。确保受访者了解访谈内容和保密原则，签订知

情同意书后再进行访谈。访谈者依据提纲向受访者

提问，并在获得受访者许可后进行录音。如果受访

者拒绝录音，则以笔录代替。访谈过程中，访谈者需

专注倾听受访者，保持中立避免诱导，并依据实际情

境灵活调整提问的次序与表达方式，尽可能收集丰

富的信息。对于受访者的语态、情绪和肢体动作等

非语言表达，访谈者要在访谈过程中详细记录，并在

资料整理时重点分析。每次访谈时间20~40 min。

1.2.3 资料分析方法 访谈结束后 24 h内，由 2名
研究者双人核对，将访谈资料逐字逐句转换为文本

内容。整理好的文本及时反馈给受访者，再次确认

是否是其真实意愿的表达。将整理后的文本资料导

入NVivo 14进行管理，由2名研究者独立采用Colaizzi
七步分析法[ 6 ]对数据展开处理，包括系统整理、深

度分析、编码归类、主题提取与凝练。（1）完整记录并

深入研读所有访谈内容；（2）筛选出与照顾者困境及

需求相关的有意义的表述；（3）对反复出现的关键观

点进行编码；（4）整合编码后的主题，找出共同特

征，凝练主题；（5）对主题进行完整描述；（6）反复对

比相似观点，进一步深化主题；（7）将分析结果反馈

给受访者，以验证其真实性。资料分析由 2名研究

者独立完成编码工作，若意见出现分歧，由课题组成

员共同讨论进行结果的商榷。

2 结果

资料分析最终凝练出 5个主题框架，包含 15个

亚主题。具体结果如图1。

图1 肝豆状核变性患者照顾者不同阶段照顾困境与需求

访谈结果

诊断期：多重情感交织，
陷入迷茫应对困境

稳定期：疾病进展忧虑，
陷入角色失能和知识困
境

准备期：担忧照顾不当
与多重条件限制并行

调整期：患者自我管理
欠缺，专业支持需求迫
切

适应期：就业生育自
理难题，渴盼疾病重
视与研究突破

震惊与难以接受

深陷痛苦与情绪崩溃漩涡

求医之路坎坷

情感支持需求

忧心疾病进展，沉浸难受与恐惧中

多重因素致照顾者角色失能

疾病知识需求

物质条件受限，经济负担沉重

担心照顾不当影响病情

获得更多医保政策的支持

扩大疾病宣传、深化药物研发的诉求

出院后延续性护理需求

自我管理能力缺乏

自理缺乏与未来担忧

面临就业与生育遗传困扰

2.1 诊断期：多重情感交织，陷入迷茫应对困境

2.1.1 震惊与难以接受 WD作为一种罕见病症，致

使绝大多数受访者在听闻患者患病消息时，深感震

惊，难以在短时间内接受这一残酷事实。A4：“一开

始就觉得很陌生、不可思议，然后意识到世事无常、很

震撼的感觉。”A2：“有点难以接受，怎么会得这个罕见

遗传病，因为不是近亲结婚，也没有遗传史。”

2.1.2 深陷痛苦与情绪崩溃漩涡 WD患者患病后

的多系统症状让照顾者深陷痛苦之中，又因为得知

疾病不可治愈和终身服药的特性，而情绪崩溃。

A7：“很痛苦，就想死的心都有了（哭泣）。”A3：“说是

世界性的难题，又说是特慢性病，难以治愈，要终身

带药。心里很难受，感觉天都塌了。”

2.1.3 求医之路坎坷 大多数受访者由于WD治疗

信息匮乏闭塞，而在确诊前经历误诊、四处寻医问药

却困难重重。A5：“误诊了半月多，按脑梗死治，药

第16期 王媛欣等：肝豆状核变性患者照顾者不同阶段照顾困境与需求的质性研究 13
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越吃越严重，不管用啊。”A1：“在杭州到处求医，所

有医院都去遍了，耽误差不多十来年了。”

2.1.4 情感支持需求 大多数受访者面对突如其来的

疾病噩耗，往往承受巨大的情绪压力，急需医护人员提

供情感疏导。A7：“心情难受，这概率相当于中了500
万，感觉很倒霉。”A6：“很难受压力很大，每天都睡不好

觉，感觉有石头压在心里，你们能帮帮我吗（哭泣）？”

2.2 稳定期：疾病进展忧虑，陷入角色失能和知识

困境

2.2.1 忧心疾病进展，沉浸难受与恐惧中 部分受

访者入院后见到病情更为严重的患者，往往会对比

联想，进而担心患者疾病进展。B4：“最怕小孩子突

然失去了生命，希望能给他控制好，至少不往前发

展。”B5：“看到旁边小女孩走路摇摇晃晃的，又难受

又害怕，也笑不出来（擦眼泪）。”B2：“每次住院怕检

查怕出结果，就是心里不安怕病情加重。”

2.2.2 多重因素致照顾者角色失能 WD患者住院时

间较长，部分照顾者身陷过度焦虑与精神压力之中、难

以平衡工作与照顾时间，导致难以胜任照顾者角色。

B7：“精神压力非常大，自从他得病之后，我至少瘦了十

几斤了，经常失眠怕照顾不好他。”B8：“精神状态比较

焦虑、烦躁，心里着急，血压也上升，天天头疼。”B1：“不

挣钱没法给他看病，挣钱照顾不了他，分身乏力。”

2.2.3 疾病知识需求 WD作为一种罕见陌生的疾

病，照顾者在对患者的照顾过程中对于疾病知识的

获取往往表现出强烈的渴望。B3：“希望你们提供

疾病知识帮助，以后应该怎么样，让我们不走弯路。”

B9：“护理上面给我们提供一下经验，网络上的不是

特别的规范。”B6：“他这个铜降低到什么程度，是否

有一个指标呢？它这个病，好能好到什么程度，坏能

坏到什么程度，心理有个思想准备。”

2.3 准备期：担忧照顾不当与多重条件限制并行

2.3.1 物质条件受限，经济负担沉重 WD患者需

要长期治疗且住院时间较长，大多数照顾者表示经

济压力大，物质生活困难。C8：“经济上的负担还是

有点重，住院住的久花费高，生活也很困难。”C3：
“这几年做生意挣点钱，全给他看病，现在还欠几十

万元的账。”C2：“经济负担当然会重，因为就一个人

挣钱，还要付治疗费用，家里没有别的经济来源。”

2.3.2 担心照顾不当影响病情 部分受访者担心出

院后疾病护理知识缺乏引发照顾不当导致WD患者

病情加重。C5:“多久来复查一次，在家怎么观察，需

要做什么检查包括转氨酶等，我怕疏忽了影响病

情。”C4：“希望有什么医疗知识方面我们不明白的

问题，你们能给我们辅导一下。”C7：“身体是否有一

套排铜的系统？多久来进行一次药物排铜呀？有什

么副作用和注意事项？”

2.3.3 获得更多医保政策的支持 大部分照顾者提

出，一方面希望提高患者住院费用报销比例，另一方

面能拓宽住院费用的报销范围 。C1：“希望国家对

罕见病的救助力度能放大一点。这个病是一辈子慢

性病……”C6：“医保是外地医保，只报35～40%，太低

了，像二巯丁二酸钠那么贵我们当地还不报销……”

2.4 调整期：患者自我管理欠缺，专业支持需求迫切

2.4.1 自我管理能力缺乏 部分受访者表示患者出

院后由于缺乏医护人员的监督，自我管理能力不足，

表现为服药依从性下降，无法完成低铜饮食。D3：
“他不听话不吃药不配合(流泪)，说啥都听不进去，

我着急想让他按时吃药睡觉，但他脾气暴躁不听。”

D7：“有时候给他带了药他不吃，他有事忘记了他就

不吃了，不按时吃药。”D1：“生这个病他不忌口，含

铜量高的食物也爱吃，没有自我管理能力。”D5：“她

要是能控制住，基本上也不会加重，但是铜还是继续

增多，因为她不忌口。”

2.4.2 出院后延续性护理需求 在调整期，患者治

疗依从性下降，照顾者存在照顾知识、康复锻炼需

求，期望得到专业人员的延续性护理服务。D6：“我

希望你们多和孩子沟通，讲一些这个病的危害和知

识，让她害怕会好一点，我们讲她都不听。”D4：“想

让你们教系统的康复知识，包括锻炼身体不能剧烈

运动，可以教教她八段锦。”D2：“希望着你们能帮助

我，循序渐进的引导他锻炼，我真没办法。”

2.5 适应期：就业生育自理难题，渴盼疾病重视与

研究突破

2.5.1 面临就业与生育遗传困扰 由于WD存在多

系统症状和隐性遗传的特性，照顾者担心患者的就

业与生育遗传面临困境。E8：“因为他生病不能用

太大力气，不能体力劳动，所以担心就业。”E4：“肯

定要找工作养活自己，但是大多数一听到这个病，就

不好找工作。”E6：“男大当婚女大当嫁，她以后找对

象，生孩子遗传怎么办？”E2：“生了这个病以后，长

大娶媳妇生孩子怎么办？”

2.5.2 扩大疾病宣传、深化药物研发的诉求 受访

者反馈，政府和社会对于WD的关注力度不足，他们

迫切希望能加大宣传，增加药物研发投入。E1：“就

是政府应该扩大宣传，第一个是罕见病，误诊率特别

高。第二希望重视WD，因为许多人都没听说过。”

E7：“社会一定要重视起来，不光我们，所有人都对

这个病很陌生，消息闭塞。”E9：“希望药物研发方

面，能够根治他们啊。”E10：“就是希望药物有新的
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突破和发展，治好了也就放心了。”

2.5.3 自理缺乏与未来担忧 患者自理能力缺乏，照

顾者对其未来独自生活的能力忧心忡忡，照顾困境持

续存在。E3：“希望能把孩子治好，要求不高，基本上

生活能自理就行。”E5：“我岁数一天比一天大了，他以

后怎么自理，他一个人怎么生活，我天天担心。”

3 讨论

3.1 在肝豆状核变性患者诊断期，照顾者多种情感

交织，医护人员需为其提供治疗信息和情感支持

本研究结果发现，在诊断期照顾者表现出震惊与

难以接受、痛苦与情绪崩溃的心理、经历坎坷的求医

之路，使其面临无所适从的困境。患者患病后，照顾

者的心理感受和行为方式可能受患者病情的严重程

度影响，WD患者病情较严重，合并肝型、脑型以及

精神系统症状者，照顾者面临更强烈的心理负担，更

加处于束手无策的困境。因此，医护人员在关注患

者疾病预后的同时，应加大照顾者心理调试的支持

力度，采用接纳与承诺疗法[12]，引导照顾者通过正念

练习观察和接纳自己的情绪，帮助其将负面思维和

自我认同分离，提高照顾者对于压力和情绪问题的

应对能力。对于疾病诊断期，应提醒照顾者关注患

者早期症状，如不明原因的肝功能异常、轻微的震

颤等，使其重视早期诊断和治疗的重要性，及早前

往专科医院进行专业救治。其次，为信息匮乏的

WD照顾者推荐专业的WD诊疗中心、专家门诊、线

上医疗平台信息，推动全国罕见病诊疗协作网的优

化，实现早期发现、精准诊断、有效治疗和持续跟

踪，提升罕见病诊疗水平[13]。
3.2 在肝豆状核变性患者稳定期，照顾者缺乏疾病

知识，医护人员需为其提供针对性指导 本研究访

谈结果显示，稳定期部分照顾者由于疾病知识缺乏，

存在过度焦虑精神压力大、过度担忧疾病进展、照顾

者负担较重等问题，导致难以担负照顾者角色。研

究[14]证实，社会支持水平是WD照顾者照顾负担的

影响因素，多层次社会支持可改善患者疾病预后、降

低照顾者负担并改善其生活质量[15]。因此医护人员

应可利用虚拟现实（virtual reality,VR）和增强现实

（augmented reality,AR）技术[16]，为照顾者提供沉浸式

的培训体验，使其掌握治疗过程中的注意事项、药物

治疗方案、饮食管理、并发症预防及日常护理要点等

疾病知识，根据具体病情为照顾者制定个性化疾病

管理方案。并适时介绍WD领域的最新研究成果和

治疗方法，增强其治疗信心。同时，运用社会生态系

统理论[17]，关注照顾者所处的多层次环境系统对其

行为和心理的影响，为其提供多层次的社会支持。

其次，要强化社会支持网络的构建，介绍WD支持组

织，如微信公众号和小程序“呵护铜娃娃”，为照顾者

提供WD相关知识和交流平台；开展同伴支持活动，

建立患者家属交流群，促进照顾者之间的经验分享

和相互支持，缓解其焦虑情绪，提高心理一致感。

3.3 在肝豆状核变性患者准备期，照顾者照顾能力

不足，医护人员需为其提供专业的出院前指导 本

研究显示，准备期大多数照顾者由于照顾能力不足，

担心照顾不佳影响患者病情。同时由于物质条件限

制、经济负担过重，存在医保政策支持的需求。在准

备期，照顾者面临患者即将出院，将失去专业照护独

自应对出院后患者的照顾问题，往往引起焦虑和忧

愁情绪，此时更渴望出院后治疗信息与照顾技能的

获取。因此医护人员应在患者出院前，对照顾者进

行全面的需求评估，包括知识掌握程度和技能水平，

根据评估结果，制定针对性的出院准备方案，开展针

对性护理技能培训，如出院后复查指导、饮食与营养

指导、治疗与用药指导等。

医护人员应运用 IDEAL框架[18]，使用“教回”技

术评估照顾者的掌握程度，根据其需求偏好动态调

整出院培训计划，以期提高照顾者的出院准备度。

此外，医护人员还应呼吁政府优化WD报销政策，将

WD纳入医保门诊慢特病保障范围，推行长期处方

制度，减少患者往返医院的频率，降低医疗支出。设

立定点救治医疗机构，简化医保报销流程和异地就

医手续，提高报销比例；优化WD患者医保药品目录

与价格调整机制，降低就医成本[13]。
3.4 在肝豆状核变性患者调整期，患者自我管理能

力缺乏，照顾者希望获得出院后延续性护理服务

本研究访谈结果显示，患者出院后欠缺自我管理能

力，表现为服药依从性较低和无法完成低铜饮食，影

响患者出院后的疾病康复，照顾者迫切希望继续获

得专业支持。因此，在调整期，医护人员可在线下组

建罕见病科普小组，发放治疗与自我管理手册、定期

组织健康讲座，增强患者自我管理意识。线上定期

推送疾病自我管理知识和最新资讯，提高其自我管

理水平[13]。其次，研究[19]显示，基于“互联网+”的延

续性护理模式能显著改善WD患者的神经系统症状

和服药依从性。建议护理人员利用信息技术，开发

手机应用及随访系统，为患者及其照顾者提供在线

咨询、随访跟踪及居家护理指导等服务。同时构建

医院-家庭-社会支持系统[20]，利用远程医疗系统，建

立患者健康信息档案，实现信息共享，提供个性化的

健康宣教和康复锻炼指导，通过三方协同合作，提供
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多层次的延续性护理服务。医护人员可基于“五社

联动”模式[21]，通过联动社区、社会组织、社工、志愿

者及慈善资源等五社要素，开展专业的康复治疗随

访服务，为患者及照顾者提供全方位的支持。

3.5 在肝豆状核变性患者适应期，面临患者就业生

育自理难题，医护人员需为照顾者提供积极引导和

支持性帮助 本研究访谈结果表明，患者在适应期

面临就业和生育遗传困扰，照顾者希望加大对 WD
的宣传力度，增加研究投入，且由于患者的自理缺乏

对其未来生存抱有极大困扰。因此应组织神经内

科、康复科、心理科等多学科团队，为患者提供综合

评估和运动功能训练，助力其恢复工作能力。建议

完善WD群体的学习、就业和生活保障机制，地方政

府应利用互联网协作模式，加强对WD弱势群体的

培训与教育[22]。为患者及其配偶提供详细的遗传咨

询服务，讲解WD的遗传模式和生育风险，为其量身

定制系统的铜螯合治疗方案，必要时采用辅助生育

技术助其实现生育目标[23]。此外，医护人员应充分

利用多种渠道如社交媒体、短视频平台、医学科普网

站等多种渠道，发布WD科普内容，开展线上线下的

健康讲座和义诊活动，与学校、社区合作，进行针对

性宣传活动，提高公众对罕见病的认知和包容度。

同时，应呼吁政府和相关机构加大对罕见病研究

的资金投入，鼓励科研机构和高校开展WD基础研

究，推动基因治疗、靶向药物研发等前沿研究，探索

更有效的治疗方法，以改善患者自理能力，提高照顾

者照顾信心和希望。
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