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某地区新生儿葡萄糖６磷酸脱氢酶筛查结果分析
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　　【摘要】　目的　了解广西地区新生儿葡萄糖６磷酸脱氢酶 （Ｇ６ＰＤ）缺乏症的发病情况，为患该病新生儿的防

治提供参考依据。方法　采用荧光法对本筛查中心的３０５５６例新生儿进行Ｇ６ＰＤ筛查检测，对可疑患儿召回并用

Ｇ６ＰＤ／６ＰＧＤ比值法进行确诊。结果　所有被检测的新生儿中Ｇ６ＰＤ缺乏症的初筛阳性率是７．３６％，其中男性为

１０．８９％，女性为２．８６％；对民族进行分组，汉族Ｇ６ＰＤ缺乏症的初筛阳性率是５．２９％，壮族为９．５４％，其他少数民

族为５．４２％。对可疑患儿召回确诊发现荧光法与Ｇ６ＰＤ／６ＰＧＤ比值法的符合率为９７％，重度Ｇ６ＰＤ缺陷者符合率

达１００％。结论　荧光法准确性高、简便、快捷、费用低廉，广西壮族自治区作为Ｇ６ＰＤ缺乏症的高发区，应常规开

展新生儿葡萄糖６磷酸脱氢酶缺乏症的筛查工作，使Ｇ６ＰＤ缺乏症患者能够及时采取预防性措施。
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　　葡萄糖６磷酸脱氢酶（Ｇ６ＰＤ）缺乏症是一种Ｘ染色体连

锁不完全显性遗传病，可引起新生儿高胆红素血症、胆汁淤积

和肝损伤。及时对新生儿进行早期筛查可有效预防Ｇ６ＰＤ缺

乏婴儿的发病率，本研究通过对广西壮族自治区筛查中心接收

的３０５５６例新生儿标本进行Ｇ６ＰＤ筛查，对筛查可疑缺乏者

召回进行确诊，并对结果进行分析，现报道如下。

１　材料与方法

１．１　研究对象　２０１０年１月至２０１２年１２月在广西壮族自治

区新生儿疾病筛查中心进行检测的３０５５６例新生儿干血滤纸

片标本。

１．２　标本采集　按照《２０１０年卫生部新生儿疾病筛查技术规

范》的要求，在新生儿在出生后７２ｈ后，在其足跟的内、外侧采

血，滴于９０３特殊滤纸片上自然晾干，置于２８℃冰箱保存，并

及时送检。

１．３　检测仪器及方法　使用芬兰 ＷＡＬＬＡＣ公司的 ＶＩＣ

ＴＯＲ２１４２０型时间分辨荧光免疫分析仪，采用荧光法检测滤

纸干血斑中 Ｇ６ＰＤ含量。对筛查可疑患儿召回，用蓝韵ＬＷ

Ｃ２００Ｅ全自动生化分析仪，广州米基改良Ｇ６ＰＤ测定试剂盒进

行确诊。实验室参加国家卫生部临床检验中心新生儿疾病筛

查实验室室间质量评价及中国台湾疾病控制中心新生儿疾病

筛查实验室，室间质量评价均合格。

１．４　参考范围　采用试剂盒参考范围大于２．２Ｕ／ｇ

１．５　统计学方法　使用ＳＰＳＳ１７．０统计软件进行数据分析，

正态分布资料的描述采用狓±狊等，计数资料组间比较采用χ
２

检验，犘＜０．０５为比较差异有统计学意义。

２　结　　果

２．１　３０５５６例新生儿Ｇ６ＰＤ筛查结果呈正态分布，男女性新

生儿Ｇ６ＰＤ检测结果分别为（４．８２±１．７５）、（５．２４±１．４６）Ｕ／

ｇ。其中共检出 Ｇ６ＰＤ缺乏症２２４９例，阳性率为７．３６％。男

性１７１１１例中检出Ｇ６ＰＤ缺乏症１８６４例，阳性率为１０．８９％，

女性１３４４４例检出 Ｇ６ＰＤ缺乏症３８５例，阳性率为２．８６％。

按性别分组，χ
２ 检验，χ

２＝７１１．９，犘＝０，差异有统计学意义，男

性的Ｇ６ＰＤ筛查阳性率明显高于女性，见表１。

表１　不同性别Ｇ６ＰＤ阳性率分布

性别 Ｇ６ＰＤ结果（狓±狊） 阳性（狀） 阴性（狀） 阳性率（％）

男 ４．８２±１．７５ １８６４ １５２４７ １０．８９

女 ５．２４±１．４６ ３８５ １３０５９ ２．８６

合计 － ２２４９ ３０５５６ ７．３６

　　注：－表示无数据。
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２．２　根据广西地区以多民族化进行分组（表２），Ｇ６ＰＤ阳性以

壮族人口居多，３组民族之间进行比较χ
２ 检验，χ

２＝９８．４，犘＝

０，差异有统计学意义，壮族人群的筛查阳性率较高。

表２　不同民族之间的阳性率分布

民族 阳性 阴性 阳性率（％） 犘

汉 ３５７ ６３８９ ５．２９ ＜０．０５

壮 ７１９ ６８１４ ９．５４

其他ａ ４２ ７３３ ５．４１ ＜０．０５＃

合计 １１１８ １３９３６ ７．４３

　　注：ａ包括瑶族、回族、苗族、满族、黎族等；指汉族与壮族之间进

行χ
２检验；＃指壮族与其他少数民族之间进行χ

２检验。

２．３　对召回的１２１例可疑患儿抽取静脉血进行Ｇ６ＰＤ／６ＰＧＤ

比值测定，Ｇ６ＰＤ仍缺乏的１１７例，另外４例正常，但都在正常

参考值下限。

３　讨　　论

Ｇ６ＰＤ是磷酸戊糖旁路代谢的起始酶，提供戊糖用于核酸

合成，提供还原型辅酶Ⅱ（ＮＡＤＰＨ），用于各种生物合成及维

持血红蛋白和红细胞膜的稳定性。Ｇ６ＰＤ缺乏不仅影响ＮＡＤ

ＰＨ的生物合成，并且妨碍过氧化氢和成熟红细胞的其他化合

物的解毒作用。Ｇ６ＰＤ缺陷是人类最常见的酶缺陷病，全世界

约有４亿人受累，是一种Ｘ染色体连锁不完全显性遗传病，男

性因只有一条Ｘ染色体，因此群体中只存在正常及显著缺乏

的半合子两类人群，而女性由于具有两条 Ｘ染色体，根据其

Ｇ６ＰＤ突变基因数量的不同分为纯合子、杂合子及健康人群。

因女性Ｇ６ＰＤ缺乏杂合子的酶活性水平不同，其在临床上酶缺

乏的表现度不一，部分女性杂合子患者可因Ｇ６ＰＤ活性高于一

切值而未被诊断，因此荧光法对女性杂合子的检出率不高，男

性的Ｇ６ＰＤ筛查阳性率明显高于女性。广西是一个多民族地

区，其中少数民族以壮族居多，表２反映壮族人群Ｇ６ＰＤ阳性

率高于汉族及其他少数民族，说明Ｇ６ＰＤ缺乏症的阳性率具有

民族差异性。

Ｇ６ＰＤ荧光法是广西地区常用的筛查方法，具有以下优

点：（１）对健康者和缺乏者的诊断准确性均较高，特别对重度缺

乏者（男性半合子和女性纯合子）的检出率近１００％；（２）荧光

斑点法准确性高、简便、快捷、费用低廉，一次试验可检测大量

标本；（３）标本易于保存，运送方便，适合用于高发地区的新生

儿疾病筛查。荧光法的缺点有：（１）对女性杂合子的检出率不

高；（２）标本采集后需尽快送检，否则酶活性会降低导致假阳

性。

广西是Ｇ６ＰＤ缺乏症的高发区，而５０％的 Ｇ６ＰＤ缺乏症

新生儿会出现新生儿黄疸，其中约１２％可发展为核黄疸，导致

脑部损害，引起智力低下，甚至死亡。因此广西地区新生儿

Ｇ６ＰＤ的及早筛查，及早采取预防措施，控制诱因减少该病的

发生是很有必要的。
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际检验医学，２００６，２７（５）：３８５３８７．

（收稿日期：２０１３０１２４　修回日期：２０１３０３１９
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统计资料类型

统计资料共有三种类型：计量资料、计数资料和等级资料。按变量值性质可将统计资料分为定量资料和定性资料。

定量资料又称计量资料，指通过度量衡的方法，测量每一个观察单位的某项研究指标的量的大小，得到的一系列数据资

料，其特点为具有度量衡单位、多为连续性资料、可通过测量得到，如身高、红细胞计数、某一物质在人体内的浓度等有一定

单位的资料。

定性资料分为计数资料和等级资料。计数资料为将全体观测单位（受试对象）按某种性质或特征分组，然后分别清点各

组观察单位（受试对象）的个数，其特点是没有度量衡单位，多为间断性资料，如某研究根据患者性别将受试对象分为男性组

和女性组，男性组有７２例，女性组有７０例，即为计数资料。等级资料是介于计量资料和计数资料之间的一种资料，可通过

半定量的方法测量，其特点是每一个观察单位（受试对象）没有确切值，各组之间仅有性质上的差别或程度上的不同，如根据

某种药物的治疗效果，将患者分为治愈、好转、无效或死亡。

·２０４２· 检验医学与临床２０１３年９月第１０卷第１８期　ＬａｂＭｅｄＣｌｉｎ，Ｓｅｐｔｅｍｂｅｒ２０１３，Ｖｏｌ．１０，Ｎｏ．１８




