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全自动毛细管电泳检测１１５１９例血红蛋白的结果分析
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　　【摘要】　目的　分析全自动毛细管电泳的血红蛋白电泳检测结果，并探讨血红蛋白电泳对血红蛋白病的筛查

价值。方法　收集２０１１年１月至２０１２年６月来自该院和外院１岁以上进行血红蛋白检测的患者资料，记录通过

毛细管电泳检测的血红蛋白结果及基因检测结果，分析检出率和基因符合率。结果　在此期间共检测１１５１９例血

红蛋白电泳标本，筛查出１１９３例疑似血红蛋白病患者，检出率１０．３６％，其中疑似α珠蛋白生成障碍性贫血（地贫）

患者３９５例，占３．４３％，疑似β地贫患者７５５例，占６．５５％。ＨｂＥ变异体检出１８例，占０．１６％，ＨｂＪＫ变异体检出

２０例，占０．１７％，ＨｂＮ带１例，ＨｂＤ带４例。α地贫基因符合率７５．０７％，β地贫基因符合率达９７．３７％。ＨｂＥ与基

因符合率１００％。结论　毛细管电泳仪可有效地分离血红蛋白各组分，血红蛋白电泳可以较好的筛查血红蛋白病。
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　　血红蛋白病是我国长江以南发病率最高、危害最大的一类

人类遗传性溶血性血液病，目前为止该病还无有效的治疗方

法，通过产前筛查预防受累重型胎儿的出生是目前公认最为有

效的对策。血红蛋白电泳是一种常用的血红蛋白病筛查手段，

通过电泳能够定量检测 ＨｂＡ、ＨｂＦ、ＨｂＡ２含量以及其他异常

血红蛋白，用于辅助诊断珠蛋白生成障碍性贫血（地贫）和异常

血红蛋白病［１２］。现回顾本院２０１１年１月至２０１２年６月以来

进行血红蛋白电泳检测的资料，并计算其与基因检测结果的符

合率，以便对以后工作进行指导，进一步提高对血红蛋白病的

筛查效能。

１　资料与方法

１．１　研究对象　２０１１年１月至２０１２年６月来自本院和外院

１岁以上进行血红蛋白电泳检测的患者。收集患者资料，进行

总结归类，计算疑似α、β地贫及异常血红蛋白病患者数。经过

临床医生筛选，这些患者平均红细胞体积（ＭＣＶ）≤８２ｆＬ和

（或）平均红细胞血红蛋白浓度（ＭＣＨ）≤２７ｐｇ／ｆＬ。

１．２　方法

１．２．１　标本准备　乙二胺四乙酸二钾（ＥＤＴＡＫ２）抗凝血或

肝素抗凝血３ｍＬ，离心５ｍｉｎ（５０００ｒ／ｍｉｎ），吸去血浆层及白

细胞层，摇匀备用。

１．２．２　ＨｂＡ２定量检测　采用法国Ｓｅｂｉａ公司生产的Ｓｅｂｉａ

Ｃａｐｐｉｌａｒｙｓ２型全自动毛细管电泳分析仪及厂家提供的配套试

剂及配套质控品。在９．８ｋＶ电压、ｐＨ９．４的缓冲液条件下，８

条并联的石英毛细管内进行血红蛋白电泳，用４１５μｍ波长直

接检测血红蛋白个组分的含量。检测标本前首先做７次室内

质控。室内质控在控后进行患者标本检测，每１３例患者插入

一个质控品，保证检测全过程都处于在控状态。

１．２．３　基因检测　全血基因组提取试剂盒和α、β基因诊断试

剂盒均由深圳益生堂公司公司提供。扩增仪为ＰＴ２０００ＰＣＲ

仪。检测中国人常见的３种缺失型α地贫（－－ＳＥＡ／αα，－α３．７／

αα，－α４．２／αα）和中国人常见的β地贫１７个位点突变基因型

（４１４２Ｎ，６５４Ｎ，２８Ｎ，７１７２Ｎ，１７Ｎ，ＣＤ２６Ｍ，３１Ｎ，２７／２８Ｍ，４１

４２Ｍ，６５４Ｍ，２８Ｍ，７１７２Ｍ，１７Ｍ，βＥＭ，３１Ｍ，ＩＶＳ１１Ｍ，４３Ｍ，

３２Ｍ，２９Ｍ，３０Ｍ，１４１５Ｍ，ＣＡＰ，ＩｎｔＭ，ＩＶＳ１５Ｍ）。

１．２．４　判断标准
［３］
　当 ＨｂＡ２＜２．５和（或）出现 ＨｂＨ，Ｈｂ

Ｂａｒｔ′ｓ或 ＨｂＣｏｎｓｔａｎｔＳｐｒｉｎｇ，并未出现其他异常血红蛋白带，

初步判断该患者疑似α地贫患者；当２．５≤ ＨｂＡ２≤３．５，并未

出现异常血红蛋白带，初步判断该患者非α，β地贫患者，
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ＨｂＡ２＞３．５和（或）ＨｂＦ带升高，则初步判断该患者为β地贫

患者。出现异常血红蛋白带比如 ＨｂＥ、ＨｂＤ、ＨｂＳ、ＨｂＣ、ＨｂＪ

Ｋ等则判断为异常血红蛋白病。

２　结　　果

２．１　人群分布　２０１１年１月至２０１２年６月以来共检测血红

蛋白电泳标本１１５１９例，年龄分布在１～７１岁，１８～３５岁占

８９％。其中男１４０例，占１．２２％，女１１３７９例，占９８．７８％，患

者主要来自产前诊断中心及血液内科。

２．２　血红蛋白电泳结果　１１５１９例患者中，通过法国Ｓｅｂｉａ

毛细管电泳仪筛查出１１９３例疑似血红蛋白病患者，检出率

１０．３６％，其中疑似α地贫患者３９５例，占３．４３％。疑似α地贫

者中出现 ＨｂＨ带２例，同时出现 ＨｂＨ和 ＨｂＢａｒｔ′ｓ带１９例，

出现 ＨｂＣｏｎｓｔａｎｔＳｐｒｉｎｇ共７例。疑似β地贫患者７５５例，占

６．５５％。ＨｂＥ变异体检出１８例，占０．１６％，ＨｂＪＫ变异体检

出２０例，占０．１７％，ＨｂＮ带１例，ＨｂＤ带４例。见表１。

表１　１１９３例血红蛋白病患者类型

类型 狀 检出率（％）

α地贫 ３９５ ３．４３

β地贫 ７５５ ６．５５

ＨｂＥ １８ ０．１６

ＨｂＪＫ ２０ ０．１７

ＨｂＮ １ ０．０１

ＨｂＤ ４ ０．０３

合计 １１９３ １０．３６

２．３　地贫基因检测结果　血红蛋白电泳筛查出的１１９３例阳

性患者中，有３５７例进行了α地贫基因检测，而与基因结果相

符的仅有２６８例，符合率７５．０７％，而 ＨｂＨ 的符合率达到

１００％。有４１９例进行了β地贫基因检测，４０８例与基因检测

结果相符，符合率达９７．３７％。但是１６例血红蛋白电泳筛查

为β地贫的患者，基因检测显示该患者为α合并β地贫患者。

有８ 例 ＨｂＥ 变异体患者同时做了基因检测，全部检出

ＣＤ２６Ｍ，符合率１００％，并且有１例同时合并了β地贫基因的

其他变异。

３　讨　　论

血红蛋白病是一组遗传性疾病，如果夫妻双方为同型地贫

则有可能造成子代的重型地贫。重症β地贫的儿童患有严重

贫血、黄疸、脾脏肿大、骨变形、生长迟缓，需要输血维持生命，

通常在青春期前死亡。广东省是该病的高发区，α地贫发生率

８．５３％，β地贫发生率２．５４％，α合并β地贫发生率０．２６％
［４］。

目前该病无有效的治疗方法，主要通过产前诊断避免中、重型

地贫儿出生。

血红蛋白电泳是目前产前筛查地贫及异常血红蛋白病的

一种重要的方法。本实验室采用了法国ＳｅｂｉａＣａｐｉｌｌａｒｙｓ２电

泳仪进行血红蛋白电泳检测，具有较好的可靠性［５］。而通过对

１１５１９例电泳结果的分析发现：（１）广东地区α地贫发生率比

β地贫要高，但通过血红蛋白电泳筛查，α地贫发生率低于β地

贫的发生率。这可能是因为一些标准型和静止性α地贫患者

其 ＭＣＶ、ＭＣＨ及 ＨｂＡ２是正常的，通过血红蛋白电泳不能筛

查出这些患者，故致使α地贫发生率降低。另外本组资料显

示，α地贫发生率３．４３％，β地贫发生率６．５５％，与Ｘｕ等
［４］的

结果有所差异，这可能与调查人群不同有关。（２）毛细管电泳

可以很好地筛查出异常血红蛋白，这组资料中发现 ＨｂＣｏｎ

ｓｔａｎｔＳｐｒｉｎｇ条带７例，ＨｂＥ条带１８例，并且ＨｂＥ与基因检测

的符合率可达到１００％。而本实验室并未开展非缺失α地贫

及其他异常血红蛋白基因检测，无法计算符合率，下一步的工

作是开展这些检测来弥补这一缺陷。（３）本组资料显示，α地

贫与基因检测的符合率仅有７５．０７％，而β地贫的符合率高达

９７．３７％，该结果与文献［６］报道基本一致。这可能是因为血红

蛋白电泳不能区分缺铁性贫血，自身免疫性溶血性贫血或其他

血红蛋白合成障碍性疾病，也可造成 ＭＣＶ、ＭＣＨ及 ＨｂＡ２的

减低［７８］。这说明毛细管电泳筛查β地贫的效能要优于α地

贫。（４）本组资料显示１６例电泳筛查为β地贫的患者，基因检

测显示该患者为α合并β地贫患者，这说明当 ＨｂＡ２升高时不

能排除α合并β地贫的可能。

尽管如此，血红蛋白电泳作为一种筛查指标在筛查血红蛋

白病方面有着重要作用。《广东省卫生厅产前诊断技术管理实

施细则》中明确了地贫产前诊断技术规范，包括了血细胞分析、

血红蛋白分析和基因诊断。血细胞分析用于初筛，进一步进行

血红蛋白分析，结果异常者才进行基因诊断以便确诊。实施细

则中指出当 ＨｂＡ２降低时，首先检测血清铁以排除缺铁性贫

血，当血清铁正常时才怀疑α地贫。按照这一流程，可以降低

α地贫的误筛率，提高血红蛋白电泳的筛查效能。血红蛋白病

筛查是一个有序的过程，执行好这３个过程，做好地中海贫血

及异常血红蛋白病的筛查是每个产前诊断中心重要任务之一。
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