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磷酸脱氢酶"

4̂]-

$缺乏症血红蛋白电泳结果的情况%方法
!

4̂]-

缺乏症患

者
#&

例的血样进行血红蛋白电泳分析%结果
!
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&

4]̂ -

酶活性比值为
'$#40'$!4

%血红蛋白
ZM,"

#

"$%Q

的有
/

例"

"#$4&Q

$!

ZM,"

$

#$%Q

的有
%

例"

!#$!4Q

$!

ZM,"

正常"

"$%Q

!

#$%Q

$的有
"3

例"

4#$!4Q

$%结论

4̂]-

缺乏症患者可对珠蛋白生成障碍性贫血合并!具体的婚姻指导和遗传咨询!对于干预珠蛋白生成障碍性贫血

以及
4̂]-

缺乏症有重要的意义%

"关键词#

!

葡萄糖
949

磷酸脱氢酶缺乏症#

!

血红蛋白#

!

珠蛋白生成障碍性贫血#

!

电泳结果#

!

检测分析

!"#

!

$%&'()(

"

*

&+,,-&$)./0(122&/%$/&$.&%$%

文献标志码$

,

文章编号$

!4."9/3%%

"

"'!"

$

!.9"!#39'!

!5>56>+;-;<45@;

C

7;F+-5756>?;

D

4;?5,+,+->45M4T!=5<+6+5-6

B

!

129+*(J%&

'

!

#

:2@U8&(I0*

!

#

9#-,3?0%(

G

+&

"

$

!<

.8

4

+IEB8&E%

G

1+P%I+E%I

/

78J*A*&8

#

E?8=*I>E6

GG

*D*+E8J9%>

4

*E+D%

G

L0&"+E(>8&$&*C8I>*E

/

+E90+&

'4

0

#

,0+&(

'

W?%0

#

,0+&

'

J%&

'

%!'.''

#

K?*&+

%

"<,0+&

'

W?%0R*&

/

0B8J*A+D8N+B*&+E*%&A8&E8ID*B*E8JA%B

4

+&

/

#

,0+&

'

W?%0

#

,0+&

'

J%&

'

%!'##'

#

K?*&+

&

'

EF,>?86>

(

!

"F

*

56>+95

!

:7;<

=

87>;H;?;A?B757F@;67

K

87MB5;8;A?>7

=

@7>;GBGB5?@; 4̂]-H;FBAB;5A

J

$G5>4;=,

!

#&

ACG;LB?@ 4̂]-L;>;H;?;A?;HCM7E?M877H@;67

K

87MB5;8;A?>7

=

@7>;GBG$H5,:7>,

!

4̂]-

"

4]̂ -;5N

J

6;CA?BDB?

J

>C?B7

LCG'$#40'$!4$Z;67

K

87MB5ZM,"7F/ACG;G

$

"#$4&Q

&

L;>;8;GG?@C5"$%Q

#

ZM,"7F%ACG;G

$

!#$!4Q

&

L;>;

@B

K

@;>?@C5#$%Q

#

ZM,"7F"3ACG;G

$

4#$!4Q

&

L;>;57>6C8

$

"$%QY#$%Q

&

$I;-67:,+;-

!

4̂]-H;FBAB;5A

J=

C?B;5?G

AC5@CD;+;HB?;>>C5;C5C5;6BC$I7>B5?;>D;5?B75G7F6;HB?;>>C5;C5C5;6BCC5H 4̂]-H;FBAB;5A

J

#

?@;g;

J

6;CGE>;BG

?@;G

=

;ABFBA6C>>BC

K

;

K

EBHC5A;C5H

K

;5;?BAA75GE8?C?B75$

'

J5

B

K;?=,

(

!K

8EA7G;9

=

@7G

=

@C?;H;@

J

H>79

K

;5CG;H;FBAB;5A

J

%

!

@;67

K

87MB5

%

!

?@C8CGG;6BC

%

!

;8;A?>7

=

@7>;GBG>;9

GE8?G

%

!

H;?;A?B75

!!

葡萄糖
949

磷酸脱氢酶$

8̂EA7G;9]@7G

=

@C?;-;@

J

H>79

K

;9

5CG;

#

4̂]-

&缺乏症是遗传性红细胞酶病中比较常见的一种#

在临床上的主要症状表现有!急性溶血性贫血#同时有高胆红

素血症的并发表现)

!

*

+本研究为了更好地掌控该病血红蛋白

电泳层面上的具体变化#对高铁血红蛋白首先予以了还原试

验#然后借助于
4̂]-

"

4]̂ -

酶活性比值法确定相关患者是不

是为
4̂]-

缺乏症#最终有
#&

例确诊#电泳分析这些患者的血

样#现将结果报道如下+

$

!

资料与方法

$$$

!

一般资料
!

中山大学附属第一医院黄埔院区
"'!'

年
!!

月至
"'!"

年
#

月
4̂]-

缺乏症患者
#&

例+男
#.

例#女
!

例#

年龄
.

个月至
!'

岁#平均$

4$/0!$4

&岁+

$$/

!

方法

$$/$$

!

材料与仪器
!

标本采用肝素锂抗凝全血+仪器为电动

吸痰器,电动混旋器,

.""*

分光光度计,

*̀ [_,

电泳诊断系统,

S&'''

生化仪,

4̂]-

诊断试剂盒+做电泳的血是新鲜血#不

可有溶血,脂血,细菌污染等+配置高铁血红蛋白还原试验的

具体试剂的时候#按照.全国临床检验操作规程/进行具体操

作)

"

*

+

$$/$/

!

采集标本
!

在空腹的情况下#对患者进行抽血#用肝素

锂抗凝剂#在抗凝的情况下抽取
"61

#作为备用样品+

$$/$'

!

试验方法
!

$

!

&添加
"''

#

1

的双蒸水到
!%

#

1

抗凝全

血中#进行红细胞的裂解#生成溶血液+$

"

&另取
"

支试管#进

行
(!

,

("

的标注#标注之后#都添加
%'

#

1

相同样本的溶血

液+$

#

&各取
%'

#

1

的
4̂]-

与
4]̂ -

工作液#将他们分别添

加到
(!

,

("

这两个试管之中#进行混合拌匀#然后放在
#.X

的水浴箱内进行
"'6B5

的保温+$

3

&将试管取出#添加
"$'

61

的终止液进行稀释#反应终止之后+$

%

&选择蒸馏水进行

空白对照#在
4%'56

波长的情况下#对
(!

,

("

的吸光度值进

行正确的读取$并给予相关的记录#分别记作
*!

与
*"

&+$

4

&

计算
4̂]-

"

4]̂ -

对应的酶活性比值时#使用的公式具体为!

*!

"

*"

+实验室给出的参考值大于或等于
!$'

+对血红蛋白进

行具体的电泳分析!制备血红蛋白液的具体办法按照.全国临

床检验操作规程/进行)

"

*

+电泳需要具备的基本条件以及方

法!温度为
"' X

,时间为
"%6B5

,电压为
%''T

,电流为
"3

6,

%完成电泳之后#将胶片取出#并放置在仪器对应的染色地

方#进行程序选择#整个过程#仪器会在选择的程序下自动完

成+最后一步为!移动胶片到全自动的吸光度扫描仪之上扫描

定量所有的成分#血红蛋白
,"

正常的含量是
"$%Q

!

#$%Q

+

$$'

!

统计学处理
!

采用
*]**!#$'

统计软件进行分析处理+

/

!

结
!!

果
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酶活性比值为
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+血红蛋白
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#
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的有
/

例$
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&#

ZM,"

$

#$%Q

的有
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例

$

!#$!4Q

&#

ZM,"

正常$

"$%Q
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#$%Q

&的有
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例$
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分析
4̂]-

缺乏症的具体病理学原因#可以描述为因为体

内明显缺乏红细胞
4̂]-

#有异质性的表现#其实质上是一种

遗传疾病#但是为不完全的现行)

#9%

*

+男性的性细胞染色体只

有一个为
d

#所以男性群体按照是不是缺乏可以被划分为两种

基本的类型!正常和显著缺乏%但是对于女性来讲#女性的性细

胞中包含的
d

染色体数量为
"

条#按照
4̂]-

突变基因携带的

具体数量可以将女性群体划分为!正常,杂$下转第
"!#4
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检验医学与临床
"'!"

年
/

月第
/

卷第
!.

期
!
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脉,冠状动脉及脑动脉罹患最多+颈动脉硬化可作为冠状动脉

及全身动脉粥样硬化的一个1窗口2#是一种反映早期动脉粥样

硬化的无创性指标#还能作为心血管疾病患病率和病死率的独

立危险因素+超声是颈动脉粥样硬化患者的首选影像检查+

高血压病的危害在于高血压能导致多个靶器官的损害#外周动

脉粥样硬化是高血压病损害的重要靶器官之一#颈动脉内中膜

增厚及斑块形成与缺血性卒中,心肌梗死等多种疾病的发生

相关+

老年高血压动脉硬化的发生和发展除了血压增高的影响

因素外#炎症参与动脉粥样硬化发病的每一个时期#从发生到

发展#最终导致动脉粥样硬化斑块破裂及血栓的形成+

@G9

S(]

是重要的炎性反应标记物#它属于由白细胞介素
4

$

_194

&

刺激肝脏产生的急性期反应蛋白#是一种炎症标志物#

@G9S(]

不仅是体内重要的炎症因子#也是血脂紊乱,高血压,糖尿病的

独立危险因子#可预测心血管事件)

3

*

+

近年来#许多研究表明高
2,

血症患者心脑血管事件的发

病率及病死率明显高于
2,

正常者#提示
2,

也是
,*

的危险

因素+高血压患者合并高
2,

血症导致
,*

的机制可能是!尿

酸在体外能增加血小板聚集#尿酸盐结晶可以沉积在血管壁#

损伤血管内膜#增加血小板聚集#还可激活血小板和凝血过程#

促进血栓形成#而尿酸激活血小板使
%9

羟色胺,二磷酸腺苷等

血管活性物质释放增多#破坏血管内皮细胞#加速脂质沉积#同

时可促进低密度脂蛋白的氧化和脂质的过氧化#并使氧自由基

产生增加#使血小板黏附性增加#从而加速动脉粥样硬化的形

成)

%

*

+

本研究显示老年高血压病患者伴有颈动脉粥样硬化$

_+:

增厚组和斑块形成组&其血清
@G9S(]

,尿酸水平明显高于正常

组$

!

#

'$'%

&#提示动脉粥样硬化分别与二者浓度水平的升高

有关#与文献)

49&

*报道一致+

高血压,

@G9S(]

,尿酸参与的病理过程在老年人动脉硬化

的发病中起重要作用+因此#早期动态观察
_+:

变化#密切关

注并干预患者血压,

@G9S(]

的水平#降低
2,

#对于预防
,*

的

发生,延缓
,*

的发展和治疗心脑血管疾病有积极作用+
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合子及纯合子+具体的遗传规则可以描述为!半合子男性缺乏

4̂]-

人员与女性杂合子婚配或者女性纯合子婚配的话#那么

后代如果为女性#将是缺乏
4̂]-

的纯合子人或者杂合子人#

如果后代为男性的话#这个男性可能是健康的#也可能是半合

子)

%

*

+本组研究的
#&

例缺乏
4̂]-

的患者中#男性比女性多

很多#与相关的报告基本上是一致的+

珠蛋白生成障碍性贫血实质上也为一种遗传疾病#主要病

理特征可以描述为患者先天性的缺乏珠蛋白
+

或
%

链%对于这

两种主要的遗传性疾病#当前并没有很好的治疗方法+对于珠

蛋白生成障碍性贫血这种遗传性的疾病而言#在遗传层面上主

要的规则如下!假定夫妻两个人都为一个类型的珠蛋白生成障

碍性贫血杂合子#那么他们后代有
"%Q

的人也有可能是重型

的珠蛋白生成障碍性贫血患者)

4

*

+对于重型
+

9

珠蛋白生成障

碍性贫血患儿来讲#在出生后或者在妊娠晚期的时候#有较高

的死亡比例#对于重型
%

9

珠蛋白生成障碍性贫血患儿来讲#要

想生存下去#长期离不开输血#在儿童时期#很多患儿因为继发

性感染或者病情严重#而导致死亡)

.

*

+

对本研究的缺乏
4̂]-

的患者进行电泳分析发现#这些患

者很有可能合并出现珠蛋白生成障碍性贫血症状#造成新生儿

出现黄疸#最终造成患儿在听力方面存在障碍或者智力水平比

较低下#严重的情况下甚至会死亡+对此需要运用婚姻指导以

及遗传咨询两种方法进行有效的干预#有必要及早进行产前检

查#杜绝重型珠蛋白生成障碍性贫血患儿出生和制定好
4̂]-

缺乏症患儿应对措施)

&

*

#从而提升国民素质+
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