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　　珠蛋白生成障碍性贫血是世界上最常见的血液遗传病之

一，现已成为东南亚地区及我国南方特别是两广地区最常见的

一种单基因遗传病。而在广西壮族自治区的一项抽样调查发

现珠蛋白生成障碍性贫血基因携带率高达２０％以上
［１］。因此

在该地区贫血诊断中，必须把珠蛋白生成障碍性贫血作为贫血

原因的重要疾病之一。而且珠蛋白生成障碍性贫血合并其他

类型贫血的病例也给贫血诊断带来了一些困难。本文报道了

２例珠蛋白生成障碍性贫血合并其他类型贫血的病例，提出了

一些针对此类贫血合并病例的诊断方法和策略。

１　临床资料

１．１　病例１　患者，男，８０岁，因“头晕、眼花１０ｄ”入院。伴有

乏力、气紧，时有咳嗽、咳痰，既往３年前曾患“肺结核”，不规则

服药，具体不详。中度贫血外貌，口唇无发绀，桶状胸，两肺叩

诊呈过清音，两肺呼吸音粗，可闻及少许湿性音，心率７８次／

分，心律齐，腹部等检查无异常。入院后检查血常规：白细胞

（ＷＢＣ）计数６．３７×１０９／Ｌ，红细胞（ＲＢＣ）计数２．０４×１０１２／Ｌ，

血红蛋白（Ｈｂ）６２ｇ／Ｌ，血细胞比容（Ｈｃｔ）１８．０％，平均红细胞

体积（ＭＣＶ）８８．１０ｆＬ，平均红细胞血红蛋白量（ＭＣＨ）３０．４０

ｐｇ，平均红细胞血红蛋白浓度（ＭＣＨＣ）３４４ｇ／Ｌ，红细胞体积分

布宽度（ＲＤＷ）１８．６％，血小板计数（ＰＬＴ）２７９×１０９／Ｌ，网织红

细胞总数（ＲＥＴ）０．３１×１０１２／Ｌ，网织红细胞百分率（ＲＥＴ％）

６．７５％。生化检查：总胆红素１４．６μｍｏｌ／Ｌ，间接胆红素９．３

μｍｏｌ／Ｌ，乳酸脱氢酶２５３Ｕ／Ｌ，血清铁２９．３μｍｏｌ／Ｌ，血清铁蛋

白４４０．４ｎｇ／ｍＬ（正常值：３０．０～４００．０ｎｇ／ｍＬ）。Ｈｂ电泳：Ｈｂ

Ａ２２．３％，ＨｂＦ＜１．０％。葡萄糖６磷酸脱氢酶（Ｇ６ＰＤ）活

性：８．６Ｕ。珠蛋白生成障碍性贫血基因检测：标准型α珠蛋白

生成障碍性贫血，基因型αα／－－ＳＥＡ（东南亚型）杂合。骨髓涂

片：巨幼细胞性贫血骨髓象（图１）。诊断：（１）慢性阻塞性肺疾

病，（２）肺结核，（３）巨幼细胞性贫血，（４）α珠蛋白生成障碍性

贫血。给予抗痨及对症治疗，同时予叶酸１０ｍｇ口服，每天３

次，维生素Ｂ１２５００μｇ肌肉注射每天１次。Ｈｂ迅速上升，１个

月后上升至９１ｇ／Ｌ。

１．２　病例２　患者，男，３岁，患儿自诉１周前无明显诱因出现

四肢关节肿痛，活动受限。查体：发育正常，营养欠佳，面色中

度苍白，贫血貌，全身皮肤中度苍白、黄染。咽充血（＋＋），双

扁桃体无肿大，肺部听诊无音。以“关节肿痛查因、贫血查

因”收入院。患儿母亲有珠蛋白生成障碍性贫血病史。血常规

检查显示：ＷＢＣ１３．３１×１０９／Ｌ，ＲＢＣ５．２３×１０１２／Ｌ，Ｈｂ７３

ｇ／Ｌ，Ｈｃｔ２５．９％，ＭＣＶ４９．５０ｆＬ，ＭＣＨ１４．００ｐｇ，ＭＣＨＣ２８３

ｇ／Ｌ，ＲＤＷ１７．８％，ＰＬＴ２７９×１０
９／Ｌ，ＲＥＴ０．１０×１０１２／Ｌ，

ＲＥＴ％１．９６％。生化检查：总胆红素２．８μｍｏｌ／Ｌ，间接胆红素

１．２μｍｏｌ／Ｌ，乳酸脱氢酶１８４Ｕ／Ｌ，血清铁４．５μｍｏｌ／Ｌ，血清

铁蛋白１００．５ｎｇ／ｍＬ（正常值：３０．０～４００．０ｎｇ／ｍＬ）。Ｈｂ电

泳：ＨｂＡ２２．１％，ＨｂＦ１．８％。Ｇ６ＰＤ酶活性：６．３Ｕ。珠蛋

白生成障碍性贫血基因检测：标准型α珠蛋白生成障碍性贫

血，基因型αα／－－ＳＥＡ（东南亚型）杂合。骨髓涂片发现：细胞

外铁（－），细胞内铁０％，考虑缺铁性贫血（图２、３）。诊断：（１）

风湿热，（２）急性支气管肺炎（链球菌感染），（３）缺铁性贫血，

（４）珠蛋白生成障碍性贫血。住院期间抗感染对症治疗，应用

补铁剂，出院后继续服用葡萄糖酸亚铁糖浆，每天３次，每次５

ｍＬ。３个月后复查 Ｈｂ为９８ｇ／Ｌ。

　　注：Ａ所示粒细胞系统巨幼变；Ｂ所示红细胞系统巨幼变。

图１　巨幼变骨髓象（瑞氏染色×１０００）

　　注：红细胞大小不等，中央淡染区扩大。

图２　增生性骨髓象（瑞氏染色×１０００）

　　注：Ａ细胞外铁阴性，Ｂ细胞内铁０％。

图３　缺铁性骨髓象（铁染色×１０００）

２　讨　　论

查找贫血的原因一直是临床鉴别诊断比较困难的一部分。
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贫血诊断遵循基本程序，首先根据 Ｈｂ、ＲＢＣ、Ｈｃｔ３项参数判

断有无贫血和贫血的程度，然后从形态学分类上对贫血的类型

作出诊断［２］。从外周血涂片红细胞形态的观察到骨髓象检查，

以及必要的生化检查和溶血性贫血的实验室检查等，依靠这些

还不能对贫血作出准确的诊断。病例１中按 ＭＣＶ、ＭＣＨ 和

ＭＣＨＣ进行贫血的形态学分类是正细胞正色素性贫血，但是

骨髓涂片检查提示三系细胞巨幼样改变，由于实验室条件限制

并没有获得血清维生素Ｂ１２或叶酸检测的直接证据。然而进一

步的珠蛋白生成障碍性贫血基因检测结果解释了正细胞正色

素性贫血的形态学表现［３］。而病例２中缺铁性贫血和珠蛋白

生成障碍性贫血同样为小细胞低色素性贫血，尽管血清铁、铁

蛋白测定以及骨髓涂片可以帮助诊断缺铁性贫血，但如果不排

除珠蛋白生成障碍性贫血，无疑会给后期治疗预期带来干扰。

缺铁得到纠正后，珠蛋白生成障碍性贫血就被显露出来，从血

象上看与缺铁性贫血极其相似，因此在确诊珠蛋白生成障碍性

贫血前医生可能还会一直补铁，但实际上已经过度治疗。

珠蛋白生成障碍性贫血是广西壮族自治区一种常见的遗

传性血液病，该地区人群的珠蛋白生成障碍性贫血基因携带率

高达２４．５％，珠蛋白生成障碍性贫血已经成为该地区的公共

卫生问题［４］。而在日常临床诊断贫血时，珠蛋白生成障碍性贫

血常常可认为是一种基础性疾病，特别是轻型珠蛋白生成障碍

性贫血或携带者，常规检查和筛查实验极不容易查出［５］。然而

也不能忽略这个问题，如果忽略很可能造成误诊或漏诊，而且

也会影响对预后的判断。罗瑞贵等［６］认为广西壮族人群的正

细胞或小细胞性贫血，若ＲＤＷ≥１６％，均应考虑巨幼细胞性贫

血，尽管这样可以减少一部分的漏诊，但若能先排除珠蛋白生

成障碍性贫血更好［７］。而随着该地区珠蛋白生成障碍性贫血

基因分子诊断技术的成熟和推广，珠蛋白生成障碍性贫血基因

检测可作为该地区贫血鉴别诊断的重要手段之一。
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　　风疹是由风疹病毒（ＲＶ）通过呼吸道和直接接触传播引起

的急性病毒性传染病。一年四季均可发病，以冬春季节为主，

一般间隔３～５年，呈周期性流行
［１２］。２００４年开始我国正式

启动疾病监测信息管理系统，风疹按丙类传染病进行管理［３］，

风疹报告发病率呈现逐年上升趋势，２００４～２００８年分别为

１．８５／１０万、１．９５／１０万、２．８４／１０万、５．７０／１０万、９．１１／１０

万［４５］，每年４～５月为风疹发病高峰期。现将衡阳市９个区

（县、市）疾控中心送检的风疹疑似病例血清数据分析结果报道

如下。

１　资料与方法

１．１　一般资料　选择衡阳市９个区（县、市）疾控中心２０１０～

２０１２年送检的风疹疑似病例血清１５３份，其中男８５例，女

６８例。

１．２　试剂　珠海海泰生物科技有限公司生产的风疹ＩｇＭ 酶

联免疫试剂盒（湖南省疾病预防控制中心统一发放，在有效期

内使用）。

１．３　仪器设备　ＡｎｔｈｏｓＦｌｕｉｄｏ２４２００自动洗板机（安图生物

公司）、２０１０型酶标仪（安图生物公司）、ＨＨＢ１１恒温培养箱

（哈尔滨东联电子公司）、离心机ＴＤＺ５ＷＳ（上海医用分析仪表

厂）、水浴箱ＢＹ１８０Ａ（上海浦东物理光学仪器厂）。

１．４　血液检测　采用真空采血法，采集被检测者非抗凝静脉

血５ｍＬ于抗凝真空采血管，分离血清。采用酶联免疫吸附试

验（ＥＬＩＳＡ）检测血清样品中风疹抗体，严格按照试剂说明书

操作。

１．５　统计学处理　采用ＳＰＳＳ１３．０进行数据分析，计数资料

比较采用χ
２ 检验，以犘＜０．０５为差异有统计学意义。

２　结　　果

　　衡阳市２０１０～２０１２年每年风疹的发病情况见表１，地区

分布见表２，年龄分布特点见表３，季节分布见图１。调查结果

显示，风疹发病率以雁峰和蒸湘两个区较高；风疹病例发病高

发季节集中在３～６月；８～１４岁的发病率最高，为３６例

（２３．５％）。

表１　衡阳市２０１０～２０１２年风疹发病情况

年份 狀 阳性数（狀） 风疹阳性率（％）

２０１０ １３ １ ７．７

２０１１ ５６ ２１ ３７．５

２０１２ ８４ ４７ ５６．０

合计 １５３ ６９ ４５．１
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