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　　珠蛋白生成障碍性贫血（下称地贫）是一类以α或β珠蛋

白链合成障碍为特征的溶血性贫血病。这种疾病在全球广泛

分布，尤其是地中海沿岸国家，中东、东南亚，包括我国长江以

南各省，特别是广东、广西、海南等。文献［１］显示，每年全球约

有十万严重的地贫婴儿诞生，世界卫生组织２００８年流行病学

调查显示，全世界人口地贫α地贫的基因携带者为２０％。广

西壮族自治区２０１０年的地贫流调显示，地贫和其他异常血红

蛋白病的人群携带率为２４．５％。因此，为减少地贫儿出生，做

好孕妇地贫筛查是本县当务之急，而本县是一个经济，医疗卫

生还比较落后的县，为更好地了解本县孕（前）期地贫患者情

况，开展血红蛋白电泳筛查实属必需的，现将具体情况报道如

下。

１　资料与方法

１．１　一般资料　对近一段时间来本院门诊建立保健卡册，且

做血红蛋白电泳检查的孕妇和乡镇送血上来本院做电泳检查

的孕妇作为分析对象。

１．２　仪器与试剂　仪器使用ＳＰＴＦＥ３０００电泳仪试剂原装

配置。

１．３　方法　采集外周静脉血作蛋白电泳检查。

１．４　结果判断　血红蛋白Ａ２（ＨＢＡ２）增减，或出现异常蛋白

带的均诊断为地贫筛查表型阳性。

２　结　　果

２．１　地贫筛查表型阳性结果情况　４９７例孕妇地贫筛查中，

ＨＢＡ２减少的有８３例，ＨＢＡ２增加的有９例，ＨＢＡ２增加且出

现有Ｆ带的有３６例，出现其他异常血红蛋白带的有８例，阳性

共１３６例。孕妇地贫筛查表型阳性率为２７．４％。

２．２　县城和乡镇地贫筛查结果　见表１。调查发现在本院就

诊孕妇１９９例，地贫表型阳性６５例，阳性率为３２．７％；乡镇送

来的孕妇标本检测２９８例，地贫表型阳性７１例，阳性率

２３．８％。

表１　不同地方地贫筛查结果

地方 检测人数 阳性人数 阳性率（％）

县城 １９９ ６５ ３２．７

乡镇 ２９８ ７１ ２３．８

合计 ４９７ １３６ ２７．４

　　注：χ
２＝４．６９，０．０１＜犘＜０．０５。

３　讨　　论

地贫患者是由于基因异常，由父母传给子女的疾病，属遗

传学所称的“常染色体隐性遗传病”，基因中隐性的部分是构成

这类异常疾病的决定因素，不论女儿或儿子都有类似的表现。

其遗传规律是［１］：地贫基因携带者与健康人婚配，其后代将有

５０％的概率生出地贫基因携带者，有５０％的概率生出基因型

正常胎儿，其后患病概率为０；夫妇双方是静止型地贫，每一次

怀孕，有２５％的概率是正常，５０％的概率是无症状基因携带

者，２５％的概率是地贫基因携带者。夫妇为轻型地贫，基因缺

陷在同一条染色体上，每一次怀孕，有２５％的概率是正常，

５０％的概率是无症状的基因携带者，２５％是重型地贫儿。资料

显示，目前地贫尚无比较好的治疗方法，对重型地贫需大量输

血联合去铁治疗是基本的治疗措施［２］。造血干细胞移植是目

前根治本病的唯一治疗方法，但手术复杂，费用昂贵，普通老百

姓难以承受，而且很难找到配对的干细胞［３］。但地贫可以预

防，开展婚前检查和孕期指导是很必要的，对预防本病有重要

意义［４］。采用基因分析方法进行产前诊断，可在妊娠早期对重

型地贫胎儿作出诊断并及时终止妊娠，以避免重型地贫儿出

生，是目前预防本病行之有效的办法。本文调查结果表明，地

贫筛查表型阳性率２７．５％，与广西壮族自治区２０１０年的地贫

流调显示２４．５％比较有所偏高，但仅仅是地贫的电泳筛查，确

诊还要进一步做基因检测。县城与乡镇两地方检出地贫表型

阳性率比较，本院检出的阳性率比乡镇高，两者有统计学意义。

具体原因需进一步调查。

本次调查结果显示，以蛋白电泳作为地贫筛查具有临床意

义，更适合县级以下基层医疗保健机构初步对孕妇进行地贫筛

查，调查结果显示本县的地贫筛查表型阳性率还是很高的，值

得关注，应继续加大宣传力度和普及地贫危害性及其筛查和预

防相关知识，让适龄的青年婚检率达到１００％，杜绝中重度地

贫儿出生，减轻个人家庭和国家的负担。
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