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【摘要】　目的　调查口腔医学专业研究生对口腔遗传病学课程的认知状况，为口腔遗传病学课

程的教学设计和改革提供参考。方法　选择南京大学医学院 2022 至 2023 学年口腔医学专业一年级

硕士研究生为研究对象，设计“评估对口腔遗传病学的认知状况及态度”问卷，包括评估学生对口腔遗

传性疾病的认知程度，了解遗传因素在口腔医学中的作用，口腔疾病的病因以及对口腔罕见病及遗传

性疾病病种的熟悉程度。学生在口腔遗传病学课程实施前后自愿完成问卷调查。Excel 2013 录入问

卷数据，采用 SPSS 21.0 进行配对秩和检验、配对卡方检验和配对样本 t 检验。结果　本研究在课程实

施前后共回收问卷 58 份，有效问卷 52 份（前后各 26 份），回收率 89.66%，纳入 26 名学生，年龄为

（24.73±1.28）岁；69.23% 的学生有接诊过口腔遗传性疾病患者的经历；课程实施后学生的口腔遗传

病学相关知识储备显著增加（Z=-3.74，P<0.001）；课程实施前后学生对已知口腔罕见病及遗传性疾病

病种数目[（18.34±8.61） vs. （29.69±10.39）]的熟悉程度明显提高（t=5.95，P<0.001）。结论　学生普遍

认识到遗传因素在口腔医学中的作用，课程的实施有助于提高学生对口腔遗传性疾病的认知和临床

诊治能力。
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【Abstract】 Objective　To evaluate the cognitive status for oral genetics among graduate students of 

stomatology, and to provide advice for teaching reform and design of oral genetics course. Methods　 A 

questionnaire survey was conducted among first-year graduate students of stomatology in Medical School of 

Nanjing University enrolled in the academic year of 2022-2023. The questionnaire was designed for 

"Assessing cognition and attitudes towards oral genetics" and included four parts: assessment of students' 

level of awareness and knowledge about oral genetic disorders; understanding the role of genetic factors in 

stomatology; the causes of oral diseases; and awareness of oral genetic disorders and rare oral diseases. 

Students completed the questionnaire anonymously and voluntarily at the beginning and end of the course. 

Excel 2013 was used for data processing. SPSS 21.0 was used for rank sum test, chi-square test, and t-test for 

paired samples. Results　 A total of 58 questionnaires were recovered (recovery rate 89.66%) and 52 

questionnaires were valid (26 each at the beginning and end of the course). A total of 26 students aged 
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(24.73±1.28) years were enrolled and 69.23% of the students treated patients with oral genetic disorders. 

Their knowledge of oral genetics increased significantly after the course (Z=-3.74, P<0.001). Their 

familiarity with the number of rare oral diseases and oral genetic disorders increased significantly after the 

course [(18.34±8.61) vs. (29.69±10.39), t=5.95, P<0.001]. Conclusions　 Students generally realize the 

importance of genetics in stomatology. The implementation of the course helps to improve students' cognition 

and clinical diagnosis and treatment of oral genetic diseases. 

【Key words】 Oral genetics; Genetic disease; Stomatology; Medical student; Questionnaire 

survey
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随着基因测序技术及遗传学的迅猛发展，医学
遗传学与其他相关学科的交叉融合已经渗透到医
学各个领域，越来越多的口腔医生逐渐关注到口腔
医学领域中的遗传性疾病[1]。口腔遗传性疾病又称
遗传性口腔疾病，是指病变主要发生在口腔颌面部
的遗传性疾病，以及一些同时伴随口腔局部组织异
常的全身性或其他系统的遗传病，这类疾病往往表
现出发病早、种类多、患病率低、表型及致病机制复
杂，容易造成面部畸形，给患者及其家属带来很大
的身心伤害[2]。2020 年中华口腔医学杂志上发表的
口腔罕见病名录（第一版）涵盖 139 种口腔罕见病，
其中 122 个病种属于口腔遗传性疾病[3]。然而，现有
的口腔医学本科教学体系中口腔遗传性疾病相关
知识的学习缺乏系统性和完整性，部分病种的知识
主要分散在《儿童口腔医学》《牙体牙髓病学》《口腔
黏膜病学》《口腔颌面外科学》及《牙周病学》等教材
中，篇幅有限，学生获得的知识往往比较杂乱，缺乏
系统性、完整性，且前沿知识匮乏，这样的知识背景
使得其进入临床工作后，对口腔遗传性疾病比较陌
生，许多口腔遗传性疾病患者长期被误诊和漏诊，
更不要说提供相应的治疗方案，同时也错过开展相
应口腔遗传性疾病研究的机会[4]。

口腔遗传病学（oral genetics）作为口腔医学与医
学遗传学的交叉学科，也是口腔基础医学与临床医
学之间的桥梁学科，是研究口腔遗传性疾病发生、
发展、诊断、治疗和预防的学科[5]。2020 年，一项问
卷调查分析了我国高等医学院校口腔遗传病学课
程教学开展现状，一共纳入 50 所高等医学院校，
96.00%（48/50）的院校认为目前口腔遗传病学课程
在我国医学院校的普及情况有限，仅 30.00%（15/50）
的口腔医学院（系）进行了口腔遗传病学相关内容
讲授，并且开设课程的院校讲授的内容也存在很大
差异[6]。口腔遗传病学的授课内容、授课方式、开设
时间和教学对象缺乏公认的模式[7-8]。基于目前临

床和学科发展的需要，本校新增设了口腔遗传病学
相关课程内容。本研究通过问卷调查的形式，以
2022 至 2023 学年口腔医学专业一年级硕士研究生
为研究对象，评估了课程实施前后学生对口腔遗传
病学课程认知状况，了解学生的知识水平及需求，
为口腔遗传病学课程的教学设计和改革提供参考。

1　资料与方法

1.1　研究对象
本 研 究 选 择 南 京 大 学 医 学 院 口 腔 医 学 院

2022 至 2023 学年口腔医学专业一年级硕士研究生
为调查对象，本科阶段均为口腔医学专业背景。本
研究已通过南京大学医学院附属口腔医院伦理委
员会批准（NJSH-2021NL-92），所有调查对象签署知
情同意书。
1.2　教学设计

本校新增设的口腔遗传病学课程是口腔医学
专业研究生一年级必修课程，包括 5 次课合计 10 学
时，参考人卫慕课空军军医大学段小红教授开设的

《口腔遗传病学》及相关文献资料[5，9-13]，课程内容包
括：口腔遗传性疾病概论；牙体硬组织相关遗传性
疾病；牙周组织相关遗传性疾病；代谢、遗传性骨病
以及口腔单基因遗传病的研究策略。通过系统地
讲授课程知识，让学生掌握常见口腔遗传性疾病的
发生、发展、诊断和治疗方法，熟悉口腔遗传病的诊
断及分析研究过程，为以后的临床、科研及进一步
学习打好基础，整个课程主要通过理论授课结合临
床病例剖析的形式完成。
1.3　问卷设计

本研究中设计的调查问卷主要参照欧洲人类
遗传学学会发布的欧洲卫生专业人员遗传学核心
能力，同时参考《口腔罕见病名录》（第一版）及相关
文献设计[3，14]。该问卷调查主要分为一般信息和主
体部分，一般信息包括参与者性别、年龄、本科就读

·· 810



中华医学教育探索杂志 2025 年 6 月第 24 卷第 6 期　Chin J Med Edu Res， June 2025， Vol. 24， No. 6

院校开展遗传病学相关学习情况。主体部分包括
4 个部分：①评估自身现有口腔遗传病学相关知识
的储备，分值为 1~5 分，分值越高，说明现有的知识
储备越多；同时对今后在临床工作中口腔遗传病学
相关知识实际需求进行打分，分值为 1~5 分，分值越
高，说明认为所需知识越多；②对遗传因素在口腔
医学中作用的了解程度，包括 10 个条目，答案选择

“正确”“不正确”及“不确定”；③口腔疾病多个病种
的病因选择，包括 10 个条目，答案选择“遗传因素”

“环境因素”“遗传和环境因素”及“不确定”；④勾选
口腔罕见病名录（139 个病种，含 122 种遗传性疾病）
中已知疾病名称。调查问卷信度为 0.726，内容效度
指数为 0.837，效果较好。
1.4　问卷发放

学生分别在口腔遗传病学课程实施前（第一堂
课）和课程授课完成 1 个月后填写调查问卷，2 次调
查问卷的内容相同，仅课程实施后的问卷调查增加
了对课程实施过程的评价。调查问卷以纸质形式
发放，所有参与学生均详细了解调查的性质和目
的，并被告知如何填写问卷，且告知不影响该课程
的考核成绩，不参考任何资料独立完成，每次答题
时间为 15 min。
1.5　统计学分析

由 2 位研究者各自独立录入问卷所有原始数
据，第 3 名研究者核对相关结果，生成 Excel 表格，
SPSS 21.0 软件进行统计分析。除了年龄与罕见病
病种用（均数±标准差）表示外，其余数值变量均以
中位数（四分位数）表示。Shapiro-Wilk 检验数值变
量是否服从正态分布，配对样本的秩和检验评估课
程实施前后学生对口腔遗传病学知识储备和需求
的差异；配对卡方检验分析课程实施前后学生对遗
传因素在口腔医学中作用了解程度的差异，同时分
析课程实施前后学生对口腔疾病病因学的认知差
异；课程实施前后对口腔罕见病病种的认知差异通
过配对样本 t 检验。检验水准 α=0.05。

2　结果

2.1　基本情况
本研究一共调查了 29 名学生，均为口腔医学专

业硕士研究生一年级学生，一共回收 58 份调查问卷
（前后各 29 份），其中 2 名学生未按要求填全调查问
卷，1 名学生在课程实施过程中缺课，最终有 26 名学
生纳入调查，有效问卷合计 52 份（前后各 26 份），有
效率为 89.66%。26 名学生中男生 9 人、女生 17 人，
年龄 23~30（24.73±1.28）岁。26 名学生本科毕业于
18 所院校（7 所综合性大学、10 所医学专科院校、1 所

师范类院校），其中 12 所院校口腔医学本科阶段开
设了医学遗传学课程，4所院校口腔医学本科阶段开
设了口腔遗传病学课程。18名学生（69.23%）自诉在
本科实习阶段接触过潜在的口腔遗传性疾病患者。
2.2　口腔遗传病学课程认知状况及态度
2.2.1　口腔遗传病学知识评估

对于今后在临床工作中口腔遗传病学相关知
识实际需求的评估，课程开始前学生打分的分值为
3（3，4），课程实施后学生打分的分值为 4（3，5），不
满足正态分布，配对样本秩和检验分析课程实施前
后差异无统计学意义（Z=-1.93，P=0.057）。学生在
课程实施前已经意识到在临床诊疗工作中需要口
腔遗传病学相关知识，课程实施后对口腔遗传病学
知识的需求评估没有差异。

进一步评估课程实施前后学生对自身口腔遗
传病学知识储备的自我评价，课程实施前学生打分
的分值在 1~3 之间，中位数为 2（1，2），课程实施后学
生的打分的分值在 2~4 之间，中位数为 3（2，3），不满
足正态分布，配对样本秩和检验分析发现课程实施
前后差异有统计学意义（Z=-3.74，P<0.001）。这表
明通过该课程的学习，学生普遍认为自身在口腔遗
传病学方面的知识储备有所提高。
2.2.2　了解遗传因素在口腔医学中的作用

学生对遗传因素在口腔医学中的作用的认知
程度如表 1 所示，课程开始前有 2 个条目是所有学
生全部回答正确的；学生主要对口腔遗传性疾病的
特点把握还不够准确，口腔遗传性疾病具有发病
早、患病率低、种类多、表型复杂、畸形严重、对颜面
美观和口腔功能影响大等特点[15]。条目 4（口腔遗
传性疾病往往比较隐匿，不容易发现）和条目 6（口
腔遗传性疾病很多是在出生时就表现出来）仅有
5 人答对。经过课程学习，可以发现绝大部分条目
的正确率明显提高，但是由于样本数目相对较少，
且在课程实施前即处于较高的正确率，配对卡方检
验分析各条目前后差异无统计学意义（表 1）。
2.2.3　对口腔疾病病因的认知

学生对已知口腔疾病的病因认知情况如表 2 所
示，仅有条目 8（颌骨骨折）和条目 9（放射性颌骨骨
髓炎）所有学生全部答对，其余病种包括龋病、遗传
性牙龈纤维瘤、先天性唇腭裂及舌癌等的病因部分
学生判断错误，表明学生对口腔疾病一些具体病种
的病因还缺乏深入理解，配对卡方检验发现各条目
在课程实施前后差异无统计学意义（表 2）。
2.2.4　学生对口腔罕见病及遗传性疾病病种的认
知程度

为了深入了解学生对口腔罕见病及遗传性疾
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病 的 认 知 程 度 ，研 究 中 提 供 口 腔 罕 见 病 名 录 中

139 个病种（其中 122 个病种属于遗传性疾病），在课

程实施前后让学生勾选已知的病种。课程实施前，

学生勾选已知病种数目 6~41 个，平均（18.34±8.61）

个；课程结束后，学生勾选已知病种数目明显提高，

范围为14~48个，平均为（29.69±10.39）个。配对 t检

验分析发现在课程实施前后学生对病种的熟悉程度

差异有统计学意义（t=5.95，P<0.001）。学生比较熟

悉的病种包括牙本质发育不全、牙本质发育不良、遗

传性牙龈纤维瘤病、遗传性牙釉质发育不全、基底细

胞痣综合征、巨舌症、诞生牙和腭心面综合征等。

2.2.5　学生对口腔遗传病学课程开展意见的反馈

学生普遍认为当前的口腔遗传病学相关知识

储备远低于临床实际需求，口腔遗传病学课程的开

设是符合临床需求的，经过课程的学习，相关知识

水平提高，在未来的临床工作中接诊此类病人更有
信心。在课程实施方式上，学生普遍建议增加课程
讲授过程中的趣味性，增加病例汇报，实施翻转课
堂等多种形式，同时增加考核力度来提高学习效率
和兴趣；另外学生对于在临床中接诊此类病人的沟
通方式缺乏信心，希望增加相关教学内容供参考。

3　讨论

口腔遗传性疾病会引起患者咀嚼、吞咽、言语
等功能障碍，同时因其畸形特征，患者易被歧视而
产生自卑心理，严重影响其生活质量。尽管此类疾
病发病率低，但病种多，目前发布的口腔罕见病名
录包括 139 个病种。在中国这样的人口大国，有“罕
见病不罕见”的特点，存在相当一部分口腔遗传性
疾病患者需要被临床医生关注。由于缺乏口腔遗
传性疾病相关知识的储备，多数临床医生经验有
限，不能发现口腔遗传性疾病的存在，或者即使怀
疑存在异常，也只能将患者不停地转诊，导致大部
分口腔遗传性疾病患者长期被误诊和漏诊[15]。因
此，系统地学习口腔遗传病学相关知识，提高这方

表1 了解遗传因素在口腔医学中的作用

条目

1

2

3

4

5

6

7

8

9

10

问题

所有的口腔遗传
性疾病都是从父
母遗传来的

龋病主要是由环
境因素造成的，跟
遗传无关

很多全身性的遗
传性疾病都伴随
口腔颌面部的异
常表现

口腔遗传性疾病
往往比较隐匿，不
容易发现

牙周病是由环境
因素和遗传因素
共同导致的

口腔遗传性疾病
很多是在出生时
就表现出来

口腔遗传性疾病
仅表现在口腔颌
面部

多数口腔疾病是
由 环 境 因 素（如
饮 食 和 生 活 方
式）引起

多数口腔遗传性
疾 病 不 危 及 生
命，发病率低，不
需要额外关注

口腔遗传性疾病
很多治疗需要多
学科联合治疗

实施前

正确

错误

合计

正确

错误

合计

正确

错误

合计

正确

错误

合计

正确

错误

合计

正确

错误

合计

正确

错误

合计

正确

错误

合计

正确

错误

合计

正确

错误

合计

实施后

正确

22

3

25

21

2

23

24

2

26

1

2

3

26

0

26

2

7

9

22

2

24

11

4

15

19

4

23

26

0

26

错误

0

1

1

1

2

3

0

0

0

4

19

23

0

0

0

3

14

17

2

0

2

8

3

11

2

1

3

0

0

0

合计

22

4

26

22

4

26

24

2

26

5

21

26

26

0

26

5

21

26

24

2

26

19

7

26

21

5

26

26

0

26

P 值

0.250

1.000

0.500

0.687

1.000

0.344

1.000

0.388

0.687

1.000

表2 了解学生对口腔疾病病因认识程度

条目

1

2

3

4

5

6

7

8

9

10

问题

氟牙症

龋病

牙釉质发育不全

遗传性牙本质发育不全

遗传性牙龈纤维瘤病

药物性牙龈肥大

先天性唇腭裂

颌骨骨折

放射性颌骨骨髓炎

舌癌

实施前

正确
错误
合计
正确
错误
合计
正确
错误
合计
正确
错误
合计
正确
错误
合计
正确
错误
合计
正确
错误
合计
正确
错误
合计
正确
错误
合计
正确
错误
合计

实施后
正确
20

2
22
18

2
20
10

6
16
20

2
22
17

4
21
23

1
24

6
4

10
24

0
24
25

0
25
16

4
20

错误
1
3
4
4
2
6
2
8

10
4
0
4
3
2
5
2
0
2
2

14
16

2
0
2
1
0
1
4
2
6

合计

21
5

26
22

4
26
12
14
26
24

2
26
20

6
26
25

1
26

8
18
26
26

0
26
26

0
26
20

6
26

P 值

1.000

0.687

0.289

0.687

1.000

1.000

0.687

0.500

1.000

1.000
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面的知识储备，从而在临床上更好地识别口腔遗传
病患者，是符合今后临床工作需求的。

本研究首次调查了国内口腔医学硕士研究生
对口腔遗传病学的认知能力，一共收集了 26 名口腔
医学一年级研究生的问卷，毕业于 18 所不同院校，
其中 18 名学生（69.23%）自诉在本科实习阶段有接
诊过潜在口腔遗传性疾病患者的经历，客观上证明
了在口腔临床诊疗工作中需要有处理此类患者的
知识储备和诊治能力，但仅有 4 所院校在口腔医学
本科阶段开设了口腔遗传病学课程。课程实施前
的问卷调查结果显示学生普遍认为目前的口腔遗
传病学相关知识储备远低于临床实际需要，因此应
该提供相关课程及教学资源的学习。经过该课程
的系统学习，与课程实施前相比，学生普遍认为自
身在口腔遗传病学方面的知识储备有所提高，在今
后的临床工作中可以更有信心地接诊此类患者。

在评估学生对口腔遗传病学课程认知状况及
态度的时候，分别设立了相应的知识点来评估学生
对遗传因素在口腔医学中的作用的认知程度，结果
发现学生对于疾病是怎么发生的还不太能够把握，
对于疾病的病因学理解不深刻，对于口腔遗传病的
一些共性特点也不清楚，同时还发现学生对于口腔
罕见病的疾病病种名称把握差异非常大。课程实
施前，最少的只知道 6 个病种，最多是 41 个，平均为

（18.34±8.61）个，说明学生对大部分病种十分陌生，
并不知道存在这些疾病，这就可能导致学生在临床
上遇到此类患者时缺乏辨识能力，无法识别出此类
疾病的存在。课程实施后，学生勾选已知病种数目
明显提高，范围为 14~48 个，平均为（29.69±10.39）
个，说明课程的实施拓展了学生的知识面，提高了
学生的专业知识储备。在今后的课程实施中，还需
要深化学生对口腔疾病病因学的理解，加强学生对
口腔遗传性疾病共性特点的把握，以便在今后的临
床工作中更好地识别出此类疾病。

本研究也存在一些不足。首先，调查的学生人
数相对较少，限制了样本的代表性，需要在今后课
程的实施过程中进一步开展相关调查研究；其次，
研究对象单一，仅为口腔医学硕士一年级研究生，
未能在本科阶段和规范化培训阶段开展口腔遗传
病学课程的学习和问卷调查，需要进一步拓宽课程
实施的教学对象；另外，在课程实施过程中，还需要
增加课程的趣味性，科学教学，同时补充接诊此类
患者的沟通技巧及人文关怀。

综上所述，本次问卷调查发现学生普遍认识到
遗传因素在口腔医学中的作用，现有的口腔遗传病
学相关知识储备较少，对口腔遗传病的认识还存在

差距，缺乏深入理解，不能满足今后临床工作需要，
需要提供相关课程学习。口腔遗传病学课程的实
施弥补了学生对该领域知识的欠缺，增加了知识储
备，拓展了学生的临床思维，提高了学生在临床诊
治口腔遗传性疾病的能力。
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