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摘  要 

目的：调查杭州滨江区群众罕见病认知现状及影响因素，为优化科普策略提供依据。方法：随机抽样开

展问卷调查(含基本信息与10项认知测试题)，用SPSS 23.0统计分析，多元线性回归探析影响因素(P < 
0.05为差异有统计学意义)。结果：回收有效问卷300份，样本呈年轻高知特征；认知整体偏低(均值约

50%，40%正确率区间占比最高，80%以上高分段不足16%)；认知随年龄递减、学历递增，医疗卫生

从业者认知显著更高；年龄(26~35岁影响最著)、学历(硕士及以上影响最著)、是否为医护职业是独立影

响因素。结论：滨江区群众罕见病认知整体不足，存显著人口学差异；新媒体未消核心医学信息不对称；

需开发标准化评估工具，开展科普干预纵向研究，推动个体认知转化为社会保障合力。 
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Abstract 
Objective: To investigate the current status of public awareness of rare diseases and its influenc-
ing factors in Binjiang District, Hangzhou, and to provide a basis for optimizing public education 
strategies. Methods: A questionnaire survey (including basic information and 10 awareness test 
questions) was conducted using random sampling. Data were analyzed using SPSS 23.0, and mul-
tivariate linear regression was used to explore influencing factors (P < 0.05 was considered sta-
tistically significant). Results: A total of 300 valid questionnaires were collected. The sample was 
characterized by a young, highly educated demographic; overall awareness was low (mean ap-
proximately 50%, with the 40% correct response range having the highest proportion, and less 
than 16% scoring 80% or higher). Awareness decreased with age and increased with educational 
attainment; healthcare professionals demonstrated significantly higher awareness; Age (with the 
strongest effect observed in the 26~35 age group), educational attainment (with the strongest 
effect observed among those with a master’s degree or higher), and whether the respondent was 
a healthcare professional were identified as independent influencing factors. Conclusion: Overall 
awareness of rare diseases among the public in Binjiang District is insufficient, with significant 
demographic disparities; new media has not eliminated core medical information asymmetry; 
there is a need to develop standardized assessment tools, conduct longitudinal studies on science 
communication interventions, and promote the transformation of individual awareness into a 
collective effort for social security. 
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1. 引言 

罕见病是一类患病率极低、诊断和治疗难度较大的疾病，其定义因国家和地区而异。例如，美国将

病定义为影响少于 20 万人口的疾病，而日本则定义为患病人数少于 5 万的疾病[1]-[3]。全球已识别超

过 7000 种罕见病，多数具有遗传起源，超半数在儿童期发病，影响全球约 3 亿至 4 亿人口[4] [5]。其

中大部分为儿童，且约 90%的罕见病缺乏有效治疗手段[6]。在中国，罕见病研究尚处于起步阶段，目

前尚未有官方定义，但中华医学会提出的参考标准为患病率低于五十万分之一，发病率低于万分之一

的遗传病[7]。 
现有研究表明，罕见病公众认知存在显著的信息鸿沟，这种不对称性体现在多个维度。何达等指出

罕见病发病率低且种类繁多的特性直接导致社会整体认知不足，形成患者、医疗机构与制药企业间的三

重认知困境[8]。临床医生群体的认知缺陷尤为突出，唐山调研数据显示医生对罕见病基础问题的平均答

对率仅为 40.13%，而全国性调查更显示 72.97%的患者遭遇过误诊，平均需辗转 2.97 家医院才能确诊[9] 
[10]。尽管上海市罕见病防治基金会通过制作科普宣传片实现年覆盖 14 亿人次[11]，但李林康等揭示患

者平均确诊时长仍达 4.3 年，反映出科普成效与临床实践间存在转化滞后[10]。故本研究对杭州市滨江区

群众罕见病认知情况开展调查研究，以了解群众对罕见病的认知状况，报道如下。 
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2. 资料与方法 

2.1. 资料  

选择杭州市滨江区进行群众问卷调查。 

2.2. 方法 

(1) 研究地点与抽样设计 
本研究选取杭州市滨江区作为调查地点。该区域是高新技术产业与高学历人才的集聚区，其人口结构

呈现显著的年轻化与高知化特征，适合探究人口学因素对罕见病认知的影响。区内医疗资源丰富，有助于

在控制资源可及性的基础上考察知识普及效果。同时，该区新媒体使用活跃，便于观察数字化科普的现状。 
研究采用横断面调查设计，通过多阶段随机抽样方法选取样本：随机抽取滨江区内的 3 个街道，在每

个样本街道内随机选择社区公共区域、商业中心等作为调查点，由调查员在调查点采用系统抽样法邀请符

合条件(在滨江区居住或工作超过 6 个月)的群众参与。调查采用一对一、匿名自填问卷的方式，当场回收。

共发放问卷 325 份，回收有效问卷 300 份。数据经双人核对录入，采用 SPSS 23.0 软件进行统计分析。 
(2) 调查方法 采用基于罕见病基本常识以及国内外相关研究和热点新闻自行设计的调查问卷，包括

基本信息和认知度测试两部分。基本信息包括年龄、职业、获取罕见病相关信息渠道、本人或直系亲属

是否从事医疗相关工作等。认知度测试包含罕见病的发病率、种类、遗传性、发病机制、诊断与治疗、立

法保障方面的 10 道题。调查问卷由专人统一发放、回收及录入。调查选择所有对象一对一发放问卷，并

在当日收回。数据由双人核实并录入数据库。无效问卷判定标准为：基本信息缺失 ≥ 1 项，罕见病认知

度测试回答缺失 ≥ 1 道。  
(3) 评价指标 以问卷正确率作为评价群众认知度评价的指标。10 道认知度测试题目正确率最高为

100%，最低为 0%。将认知度分为较高(正确率 ≥ 80%)、一般(正确率 60%~70%)、较低(正确率 40%~50%)、
很低(正确率 ≤ 30%) 4 个等级。  

(4) 统计方法 调查结果使用 SPSS 23.0 软件进行统计分析。描述性分析使用人数(百分比)表示，计量

资料的分析采用 t 检验，采用线性回归分析影响群众罕见病认知水平的因素，以 P < 0.05 为差异有统计学

意义。 

3. 结果 

3.1. 基本情况  

本次调研共发放问卷 325 份(表 1)，实际回收 305 份(回收率 93.85%)，其中有效问卷 300 份(有效问

卷率为 98.3%)。样本呈现年轻化、高知化及医疗关联度高的特征：19~35 岁青年群体占比 58.4%，本科及

以上学历超六成；职业分布以在校学生(23.0%)、企业职员(18.0%)及医务/公职人员(各 17.0%)为主；信息

传播高度依赖新媒体，专业医疗科普(27.3%)与短视频平台(24.7%)成为主要渠道，传统线下宣传渗透率仅

4.7%。 
 
Table 1. Basic demographic information from 300 survey responses 
表 1. 300 份调查问卷中群众基本情况 

群众基本情况 人数 占比(%) 

年龄    

 18 岁及以下 66 22.0 
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续表 

 19~25 岁 92 30.7 

 26~35 岁 82 27.3 

 36~50 岁 43 14.3 

 51 岁及以上 17 5.7 

 硕士及以上 51 17.0 

职业    

 在校学生 69 23.0 

 企业职员 54 18.0 

 政府/事业单位人员 51 17.0 

 医疗卫生从业者 51 17.0 

 其他自由职业者 75 25.0 

获取罕见病相关信息渠道   

 新闻媒体报道 63 21.0 

 短视频平台(如抖音、快手等) 74 24.7 

 社交媒体(如微信、微博、小红书等) 61 20.3 

 专业医疗机构或医生的科普 82 27.3 

 线下讲座、宣传栏 14 4.7 

 几乎不接触 6 2.0 

本人或直系亲属是否从事医疗相关工作  

 是 94 31.3 

 否 206 68.7 

3.2. 临床医生的罕见病认知水平 

群众对罕见病认知度涉及的10个基础性问题测试正确率呈偏态分布(表2)，主要集中在低分段，40.00%
正确率区间人数最多(29.0%)，而 80.00%以上的高分段占比不足 16.0%，表明群众对罕见病知识掌握普遍

处于基础或不均衡状态；尽管多数受访者具备一定认知(均值约 50%)，但整体水平仍有较大提升空间。 
 
Table 2. Public awareness of rare diseases based on 300 survey responses 
表 2. 300 份调查问卷中群众对罕见病的认知度情况 

正确率(%) 频率 百分比 

20.00 9 3.0 

30.00 40 13.3 

40.00 87 29.0 

50.00 70 23.3 

60.00 32 10.7 

70.00 23 7.7 

80.00 18 6.0 

90.00 14 4.7 

100.00 7 2.3 
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3.3. 不同人口学特征临床医生罕见病认知水平差异 

表 3 结果显示群众罕见病认知水平在不同人口学特征群体间存在显著分化。在年龄层面，认知得分

呈现随年龄增长而先升后降的趋势。19~25 岁(5.23 ± 2.00 分)与 26~35 岁(5.61 ± 1.95 分)两个青年群体的

平均得分显著高于其他年龄组(P < 0.001)，其中 26~35 岁组得分最高。36~50 岁(5.30 ± 1.63 分)及 51 岁及

以上(5.24 ± 1.44 分)群体的认知水平相对较低，18 岁及以下组得分最低(4.11 ± 1.27 分)。在学历层面，认

知水平与教育程度呈明确正相关，硕士及以上学历者平均得分最高(6.37 ± 1.90 分)，显著高于本科学历者

(5.48 ± 2.15 分)、大专学历者(4.70 ± 1.18 分)及高中/中专及以下学历者(4.11 ± 1.27 分)，组间差异具有统

计学意义(P < 0.001)。在职业层面，医疗卫生从业者的认知水平具有绝对优势，其平均得分(7.92 ± 1.32 分)
显著高于其他所有职业群体(P < 0.001)。政府/事业单位人员(4.55 ± 1.30 分)、在校学生(4.33 ± 1.64 分)、
企业职员(4.52 ± 0.99 分)及其他自由职业者(4.67 ± 1.21 分)之间的得分差异无统计学意义。此外，分析显

示，不同罕见病信息获取渠道的群体间认知得分差异无统计学意义(P = 0.08)。本人或直系亲属是否从事

医疗相关工作，其群体的认知得分亦无显著差异(P = 0.951)。 
 
Table 3. Comparison of public awareness of rare diseases across different demographic groups 
表 3. 不同人口学特征群众罕见病认知水平比较 

 类别 分( x s± ) P 值 

年龄 18 岁及以下 4.11 ± 1.27 <0.001 

 19~25 岁 5.23 ± 2.00  

 26~35 岁 5.61 ± 1.95  

 36~50 岁 5.3 ± 1.63  

 51 岁及以上 5.24 ± 1.44  

学历 高中/中专及以下 4.11 ± 1.27 <0.001 

 大专 4.7 ± 1.18  

 本科 5.48 ± 2.15  

 硕士及以上 6.37 ± 1.9  

职业 在校学生 4.33 ± 1.64 <0.001 

 企业职员 4.52 ± 0.99  

 政府/事业单位人员 4.55 ± 1.3  

 医疗卫生从业者 7.92 ± 1.32  

 其他自由职业者 4.67 ± 1.21  

获取罕见病相关信息渠道 新闻媒体报道 4.67 ± 1.15 0.08 

 短视频平台(如抖音、快手等) 4.82 ± 1.79  

 社交媒体(如微信、微博、小红书等) 4.97 ± 1.91  

 专业医疗机构或医生的科普 5.7 ± 2.13  

 线下讲座、宣传栏 5.64 ± 1.55  

 几乎不接触 4.83 ± 2.23  

本人或直系亲属是否从事医疗相关工作 是 5.11 ± 1.93 0.951 

 否 5.09 ± 1.8  
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3.4. 临床医生罕见病认知水平的影响因素 

将群众认知度得分作为因变量，群众年龄、学历、职业等因素作为自变量进行多元线性回归分析。

表 4 结果显示群众罕见病认知度得分受年龄、学历及职业因素显著影响。年龄维度上，以 18 岁及以下为

参照组，19~25 岁(B = 1.122)、26~35 岁(B = 1.504)、36~50 岁(B = 1.196)及 51 岁及以上(B = 1.129)群体的

认知度得分均呈现正向增长，其中 26~35 岁青年群体的回归系数最高；学历维度上，相对于高中/中专及

以下群体，大专(B = 0.594)、本科(B = 1.378)及硕士及以上(B = 2.266)学历群体的认知度得分依次递增，

且受教育程度越高，回归系数越大；职业维度上，相对于在校学生，仅医疗卫生从业者群体的认知度得

分表现出极显著的正向差异(B = 3.588)，而企业职员、政府或事业单位人员及其他自由职业者的得分差异

无统计学意义(P > 0.05)。 
 
Table 4. Multiple linear regression analysis of factors influencing the public’s awareness of rare diseases 
表 4. 群众罕见病认知水平影响因素的多元线性回归分析 

因素 类别 参考组 B 标准误差 P 值 

年龄 

19~25 岁 18 岁及以下 1.122 .285 <0.001 

26~35 岁  1.504 .292 <0.001 

36~50 岁  1.196 .346 <0.001 

51 岁及以上  1.129 .480 .019 

学历 

大专 高中/中专及以下 0.594 .272 .030 

本科  1.378 .270 <0.001 

硕士及以上  2.266 .313 <0.001 

职业 

企业职员 在校学生 .185 .240 .441 

政府或事业单位人员  .216 .244 .378 

医疗卫生从业者  3.588 .244 .000 

其他自由职业者  .333 .221 .132 

注：a P < 0.05。 

4. 讨论 

本研究发现，滨江区公众的罕见病认知水平在 26~35 岁的青年群体中达到峰值，这一现象与调查样

本年轻高知的特征密切相关。然而，公众整体认知水平仍然偏低，均值约 50%，这与何达等指出的社会

整体认知不足现状相符[8]。值得注意的是，尽管认知水平随学历提高而显著上升，但高分段占比依然有

限，反映出深层次医学知识普及的不足。这种不足可能进一步加剧临床实践中的困境，正如李林康等研

究所揭示的，患者平均确诊延迟长达 4.3 年的问题，其背后与公众乃至部分医务人员的基础认知欠缺存

在潜在关联[9] [10]。研究同时揭示，尽管新媒体已成为信息传播的主要渠道，但并未有效消解核心医学

信息的不对称，这印证了邹明明等提出的信息不对称并未因互联网普及而完全消解的观点[12]。当前算法

驱动的内容分发，可能使公众更易接触情感叙事而非系统知识，形成了广泛触达但深度不足的传播悖论。 
为了打破从个体认知匮乏到社会支持不足的恶性循环[13]，未来的科普策略需更具针对性与系统性。

一方面，应着力开发标准化的罕见病认知评估工具，并开展科普干预的纵向追踪研究，以科学评估不同

策略的长期效果。另一方面，在实践层面需依据不同年龄、学历群体的特征定制科普内容，并推动公共

卫生机构、医疗机构与主流新媒体平台开展深度合作，通过优化算法推荐与内容创作生态，提升权威医
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学信息的曝光度、趣味性与穿透力。最终目标是推动提升的个体认知转化为支撑罕见病诊疗、保障与社

会关怀的持续合力。 
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