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电泳联合检测可降低珠蛋白生成障碍性贫血患者的漏检率!可用于该疾病的产前筛查%
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珠蛋白生成障碍性贫血是由于珠蛋白基因突变#
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性贫血最常见#而重庆地区由于地域迁徙的原因#其

检出率也较高#被相关部门定为高发省份*
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(众所

周知#重型珠蛋白生成障碍性贫血治疗较困难#费用

昂贵#尽管骨髓移植可治愈#但风险大且难以广泛开

展#给家庭及社会带来严重的经济负担(因珠蛋白生

成障碍性贫血虽难治但可防#故提倡育龄夫妇把珠蛋

白生成障碍性贫血作为孕前或产前常规检测#确定高

风险对象#扩大优生优育#降低该疾病患儿的出生率#

提高出生人口素质(目前的筛查诊断方法主要有血

常规)
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电泳)基因检测等#基因检测费用昂贵)要求

条件高(作为公共卫生项目#应综合考虑经济水平)
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结合反向斑点杂交法$

14-

&检测
&

0

珠蛋白基因

!8

个常见突变位点和
*

0

珠蛋白基因
*

LW

)

*

jW

)

*

Ẁ
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血常规指标的筛查结果
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Ẁ

8 !#"6 L4'7 !! 7#%7

0

*

7#8

"

0

*

7#8

7 %#$$ 0"6 6 "#'(

00

WY+

"

0

*

'#"

" %#78 L48!08" 8 !#67

00

WY+

"

0

*

7#8

" %#78 L4"80"( 7 %#(7

0

*

7#8

"

0

*

'#"

! %#!( L4!'0!$ 7 %#(7

**

jW

"

**

jW

! %#!( L+KS ! %#"(

bTW0b0! ! %#"(

表
"

!!

血常规指标的筛查结果#
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各指标单独检测的漏检率结果
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电泳的检测结果
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成障碍性贫血患者的
)*

电泳结果显示#
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达到
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#显著高于
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珠蛋白生成障碍性贫血
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各指标单独检测的漏检率结果
!
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)
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电泳单独检测对
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珠蛋白生成障碍性贫血静止型

患者 的 漏 检率 较 高#分 别 为
&&#$$5

)
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)

&!#(85

#而对
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珠蛋白生成障碍性贫血患者的漏检
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各指标联合检测的漏检率结果
!

各指标联合检

测为任何
!

种出现阳性结果即判为阳性#
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电泳联合检测对各型珠蛋白生成障碍性贫血的漏检

率最低#对
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%#"(5

(见表
$

(

表
$

!!

各指标联合检测的漏检率结果
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珠蛋白生成障碍性贫血是全球最常见的单基因

隐性遗传病#已成为我国南方地区一个重大的公共卫

生问题#其中
*

0

珠蛋白生成障碍性贫血是导致围产儿

病死和产科并发症的原因之一*

'0$

+

(目前在南方
!%

省开展珠蛋白生成障碍性贫血产前预防控制项目#重

庆则于
"%!$

年正式启动该项目#重型珠蛋白生成障

碍性贫血的产前筛查和早期干预是其主要内容之一(

本研究结果表明#
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复

合珠蛋白生成障碍性贫血占
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(

*
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珠蛋白生成障

碍性贫血的标准型$
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WY+

)

0

*

7#8

)

0

*

'#"

&所占比例依次处

于前
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位%

&
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珠蛋白生成障碍性贫血的$

L4!8

)

L4'!0
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种基因突变最多$见表
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&#与杜伟等*
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+研究的重

庆
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区
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县珠蛋白生成障碍性贫血基因分布基本一

致(临床分型显示#
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本研究结果显示#

*

0

珠蛋白生成障碍性贫血静止

型患者血常规各参数及
)*

电泳结果均在正常参考

值范围#因此各指标单独检测对该类患者的漏检率较

高(有研究建议#以血常规
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)

SL)

作为珠蛋白

生成障碍性贫血尤其是静止型
*

0

珠蛋白生成障碍性

贫血的筛查手段时应以一种平行实验作为初筛#即
"

项指标中任一项阳性则视为筛查阳性#该方法能提高

筛查的灵敏度#降低漏检率*

&

+

(本研究结果也证实#

静止型
*

0

珠蛋白生成障碍性贫血患者
SLT

单独检测

的漏检率为
&&#$$5

#

SL)

为
''#"'5

#而两者联合

检测的漏检率降至
76#"!5

(

本研究联合检测结果表明#血常规与
)*

电泳联

合检测后可不同程度地降低各型珠蛋白生成障碍性

贫血的漏检率(与单独检测比较#

SLT

与
SL)

联

合检测除了能降低静止型
*

0

珠蛋白生成障碍性贫血

的漏检率外$

!

%

%#%$

&#对其他型珠蛋白生成障碍性

贫血的漏检率并不显著$

!

$

%#%$

&(与
SLT

单独检

测比较#

SLT

与
)*+"

联合检测后可降低
*

0

珠蛋白

生成障碍性贫血静止型)

&

0

珠蛋白生成障碍性贫血)

*

0

和
&

0

复合珠蛋白生成障碍性贫血的漏检率%

SL)

与

)*+"

联合检测的漏检率最低#对
*

0

珠蛋白生成障碍

性贫血静止型为
"8#7'5

)

*

0

珠蛋白生成障碍性贫血

轻型为
!7#8(5

#

*

0

和
&

0

复合珠蛋白生成障碍性贫血

为
$#$&5

)而
&

0

珠蛋白生成障碍性贫血仅为
%#"(5

#

)*+"

是
&

0

珠蛋白生成障碍性贫血的良好检出指

标*

8

+

(因此#

SL)

与
)*

电泳联合检测可用于珠蛋

白生成障碍性贫血的产前筛查(

本研究结果还发现#

SL)

与
)*

电泳联合检测

尽管能显著降低
*

0

珠蛋白生成障碍性贫血静止型及

&

0

珠蛋白生成障碍性贫血的漏检率#但对
*

0

珠蛋白生

成障碍性贫血轻型的漏检率并不明显(根据遗传规

律#如果夫妻双方均为
*

0

珠蛋白生成障碍性贫血轻型

患者#则子代有
!

"

'

的概率为重型珠蛋白生成障碍性

贫血患儿(因此#提高
*

0

珠蛋白生成障碍性贫血轻型

的检出率至关重要#后续工作中还有待深入研究(

综上所述#目前治疗重型珠蛋白生成障碍性贫血

费用昂贵且疗效有限#预防和控制重症珠蛋白生成障

碍性贫血患儿出生显得尤其重要(在高发地区加强

育龄人群的知识普及与宣教#建立高效的筛查机制及

完善的孕前咨询)产前诊断是减少重型珠蛋白生成障

碍性贫血患儿出生最有效的措施(除了对珠蛋白生

成障碍性贫血漏检率的分析外#还需要进一步探讨各

指标联合检测的灵敏度和特异度#寻找合适的筛查截

断值#提高产前筛查效率(
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K>AB2,2@

系统检测角膜曲率和高度在圆锥角膜诊断中的应用

葛瑞春!王召格#

!赵海霞!申
!

颖!关文英!王瑞芳

"内蒙古医科大学附属医院近视眼治疗中心!呼和浩特
%!%%$%

$

!!

摘
!

要"目的
!

应用
K>AB2,2@

系统检测角膜曲率和高度!并探讨其对圆锥角膜的诊断价值%方法
!

选择

"%!&

年
!P!"

月该院诊治并经
:/

;

/C

G

N><

角膜地形图仪和裂隙灯显微镜检查确诊的临床期圆锥角膜患者
!(

例
!(

眼"临床组$!亚临床期圆锥角膜患者
"!

例
"!

眼"亚临床组$!正常对照者
7&

例
7&

眼"对照组$!采用
K>A0

B2,2@

眼前节分析系统检测
7

组研究对象的角膜前表面
'@@

内最大曲率"

S2?K'+

$&角膜后表面
'@@

内最

大曲率"

S2?K'K

$等
&

项角膜前后表面曲率和高度参数%使用受试者工作特征"

1ML

$曲线分析圆锥角膜诊断

界值!以及各项参数诊断的灵敏度和特异度%结果
!

临床组&亚临床组患者各项角膜前后表面曲率及高度参数

均明显高于健康对照组"

!

%

%#%$

$#

1ML

曲线显示!临床组与亚临床组患者曲线下面积"

+ L̂

$较高!且获得

S2?K'+

&

S2?K'K

等
&

项角膜前后表面曲率和高度参数的诊断界值!均具有较高的灵敏度和敏感度!表明其诊

断准确性较高%结论
!

采用
K>AB2,2@

系统检测角膜曲率和高度能准确反映角膜的早期变化!对圆锥角膜的诊

断具有较高的临床价值%

关键词"

K>AB2,2@

系统#

!

圆锥角膜#

!

角膜曲率

中图法分类号"

188(

文献标志码"

+

文章编号"

!&8"06'$$

"

"%!(

$

!%0!'6"0%7

!!

圆锥角膜是一种非炎性的角膜前凸性病变#因眼

压变化导致角膜形态变化#可引起近视散光及视力下

降*

!

+

(圆锥角膜如能及时进行诊治#可有效延缓病情

进展#同时可有效避免行准分子激光角膜屈光手术后

出现并发症#保障患者的手术安全(目前#角膜地形

图是诊断圆锥角膜的最主要方法#但易受泪膜)眼表

疾病等因素的影响#出现漏诊及误诊*

"

+

(近年来#

K>AB2,2@

系统的应用日益广泛#作为集角膜测厚)角

膜前后表面地形测量等多种功能于一体的分析系统#

可通过摄像机旋转摄像在重要的区域...角膜中心

获得较多的测量点#计算角膜)前房等各种测量值#准

确度高*

7

+

(现通过
K>AB2,2@

系统测量角膜前后曲率

和高度#分析其对圆锥角膜的诊断价值(

$

!

资料与方法

$#$

!

一般资料
!

选择
"%!&

年
!P!"

月该院诊治并

经
:/

;

/C

G

N><

角膜地形图仪和裂隙灯显微镜检查确诊

的临床期圆锥角膜患者
!(

例
!(

眼$临床组&#亚临床

期圆锥角膜患者
"!

例
"!

眼$亚临床组&%排除眼部外

伤及手术史#角膜病史患者(并选择同期在该院接受

检查和治疗的近视或散光史患者作为对照组#

7&

例

7&

眼#患者球镜小于
8#%%4

#柱镜小于
'#%%4

#排除

接受过配戴角膜接触镜治疗的患者(

$#/

!

诊断标准
!

使用
:/

;

/C

G

N><

角膜地形图仪和裂

隙灯显微镜进行检查#参照
12*.A/H.BN

诊断标准对临

床期及亚临床期圆锥角膜进行诊断(临床期圆锥角

膜诊断标准!有近视)散光病史%矫正视力小于
!#%

%裂

隙灯检查至少出现角膜基质变薄)锥状向前膨隆)

XC>.I,E><

环)

T/

F

B

线)上皮或上皮下瘢痕等
!

项阳性

体征%角膜地形图检查示角膜前表面中央屈光度大于

'84

#双眼角膜中央前表面屈光度差值大于
!4

*

'

+

(

临床前期圆锥角膜诊断标准!裂隙灯检查无典型圆锥

角膜体征#角膜地形图检查角膜中央的屈光度大于

'&#$4

#检查提示圆锥角膜
!

期*

$

+

(

$#'

!

检查方法
!

由同一位高年资技术人员采用
K>A0

'

"6'!

'

检验医学与临床
"%!(

年
$

月第
!$

卷第
!%

期
!

R2*S>3LC.A

!

S2

G

"%!(

!

T/C#!$

!

U/#!%


