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湛江地区珠蛋白生

成障碍性贫血检出率在广东省较高!以
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珠蛋白生成障碍性贫血为主!其次是
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珠蛋白生成障碍性贫血
NF/!.
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突变型!
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珠蛋白生成障碍性贫血明显高于广东省平均水平%为该病的防治&遗传咨询&携带者筛查&优化产前诊断%
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珠蛋白生成障碍性贫血是由于红细胞中血红蛋白的珠蛋

白肽链某类合成受抑制而引起的溶血性贫血*广东'广西是我

国珠蛋白生成障碍性贫血的高发区#其中广东省的
*
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珠蛋白生

成障碍性贫血的基因携带率为
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珠蛋白生成障碍性贫

血的基因携带率为
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#因此成为广东省最常见'危害最大

的遗传疾病之一(
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*现通过筛查地中海贫血及基因诊断#分析

湛江地区
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珠蛋白生成障碍性贫血基因型的分布和特点#

为该地区珠蛋白生成障碍性贫血状况提供基础资料*
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资料与方法
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一般资料
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收集
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年
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月至
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年
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月该院进行

婚检'孕检和疑似患者的临床资料#共
!(""

例*所有受检者

均进行
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珠蛋白生成障碍性贫血和
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珠蛋白生成障碍性贫血

基因分型检测*
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方法
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采用乙二胺四乙酸二钾抗凝管采集受检者空腹静

脉血#进行
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珠蛋白生成障碍性贫血基因分型检测*使用

生物素标记的引物分别对
*

.

珠蛋白基因缺失及基因突变区域

和
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珠蛋白基因突变区域进行特异性扩增#将扩增产物与标记

不同缺失或突变类型的珠蛋白生成障碍性贫血探针的尼龙膜

在导流杂交仪上进行导流杂交#然后通过化学显色对结果进行

判读*该试剂能检测
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仪器与试剂
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采用潮州凯普扩增仪和杂交仪及提供的配

套提取'扩增和
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结合膜杂交法试剂*
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湛江地区基因型构成分布
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珠蛋白生成障碍性贫血基因阳性者的一般资料情况
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男女性基因携带者的年龄分布

图
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不同基因型的年龄分布

图
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主要基因型在不同地区的分布
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我国珠蛋白生成障碍性贫血多发生于长江以南地区#尤其

以广东'广西'海南为高发*本研究对
!(""

例受检者进行基

因型分析#检出
"!%

例珠蛋白生成障碍性贫血#分析湛江地区

*

.

'
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珠蛋白生成障碍性贫血基因型的分布和特点#为防止和

降低该疾病患儿的出生#提高优生优育有着重要的临床意义*

中国人群中常见的
*

.

珠蛋白生成障碍性贫血缺失有
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#常见的
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珠蛋白生成障碍性贫血突变以
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为主*重型
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珠蛋白生成障碍

性贫血患儿如无适当输血#多于幼年病死#重型
*

.

珠蛋白生成

障碍性贫血胎儿大多于妊娠
%$

!

%/

周以后成为死胎而流产或

早产后数小时即病死(

"

)

*目前对该病无良好的根治办法#因

此#全民重视婚前'孕前人群检测#才能降低珠蛋白生成障碍性

贫血患儿的出生#提高优生优育率*

本研究以
WN̂ c

膜杂交法检测
*

.

'

'

.

珠蛋白生成障碍性贫

血基因#结果显示湛江地区珠蛋白生成障碍性贫血基因携带率

为
!"#%(,

#广东属高发地区#其基因携带率为
!$,

!

!%,

#说

明湛江地区为广东高发区(

%

)

*本研究结果表明#湛江地区男性

阳性者的年龄显著高于女性阳性者$

!

#

$#$+

&#可能是因为该

地区适婚适育的女性年龄较男性小#适婚年龄检测例数较多#

检出概率更大*

湛江地区
*

.

珠蛋白生成障碍性贫血占总检例数的
&#(!,

#

比广东其他地区偏低#主要基因型为
..

V]-缺失#占
+"#'(,

#其

次是
.

*

%#(缺失#占
""#$$,

#

.

*

/#"缺失占
&#'(,

#该统计结果前

%

位从高到低排序与现有报道的除韶关地区和梅州地区外#其

余均与广东已报道的城市#如茂名'广州'深圳'清远'中山'东

莞'佛山'惠州'顺德等基本一致(

/.'

)

*

'

.

珠蛋白生成障碍性贫

血占总检例数的
%#'',

#比广东省其他地区偏高(

(

)

*基因突

变主要体现的基因型为
NF/!./"R

#占
/!#"(,

*其次为

NF!(

#占
!/#"*,

#

,

V.

$

.'+/

#占
!"#'*,

#再次之是
."&R

#占

*#+",

#该统计结果前
/

位除
NF/!./"R

与各城市相同皆排在

第
!

位以外#其余
%

项从高到低排序则与深圳'茂名'广州'中

山'东莞'佛山'惠州'顺德等接近#只是先后顺序在各城市间略

有区别(

&.!!

)

*

广东各城市都已建立珠蛋白生成障碍性贫血防止筛查体

系#但每年仍有不少中重型患儿出生#特别在农村地区#可能与

人群文化素质有关*本研究统计资料显示#高学历人群重视该

病的筛查#对婚前'孕前检查概念清晰#这对该疾病的宣教工作

提供了有力的基础*将进一步扩大筛查人群#对湛江地区的不

同行政地域进行更详细的统计分析#以便更有针对性地指导婚

前'孕前的筛查和教育*
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