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要"目的
!

了解贵阳地区健康体检人群中珠蛋白生成障碍性贫血的携带率及基因突变型$方法
!

选择

在该院进行常规健康体检的人员共
*"-%

例为研究对象!经血常规检查方法获得对珠蛋白生成障碍性贫血疑似

病例后!采用
Y9

D

1KO,

及反向斑点杂交"

,_J

#进行
!

1

&

&

1

珠蛋白生成障碍性贫血基因分析$结果
!

血常规检查

获得
%.-

例珠蛋白生成障碍性贫血疑似病例!进一步的基因分析共检出珠蛋白生成障碍性贫血
%*%

例!珠蛋白

生成障碍性贫血携带率为
*+-2V

"

%*%
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#(其中
!

1

珠蛋白生成障碍性贫血
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例!携带率为
%+2*V
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#!以
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为主(
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珠蛋白生成障碍性贫血
-#

例!携带率为
%+-2V
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#!以
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O_!%1!$及
&

O_%0为主(
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复合型珠蛋白生成障碍性贫血
-

例!携带率为
#+%0V

"

-

*
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#$结论
!

贵阳地区健康体检人群珠蛋白生成障

碍性贫血携带率为
*+-2V

!基因突变类型与以往报道一致$以常规健康体检人群为调查对象!能较为真实地反

映贵阳地区珠蛋白生成障碍性贫血人群携带率!将有助于该地的婚育指导及珠蛋白生成障碍性贫血防控策略

的制定$
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珠蛋白生成障碍性贫血是由于珠蛋白基因突变

而导致的一种遗传性血红蛋白病#主要包括
!

1

珠蛋白

生成障碍性贫血和
&

1

珠蛋白生成障碍性贫血)

%

*

'珠

蛋白生成障碍性贫血是人类最常见的遗传病之一#据

估计全球约
"V

的人群有珠蛋白基因变异#且每年约

有
0

万新生儿为珠蛋白生成障碍性贫血携带者)

$1*

*

'

在临床上#珠蛋白生成障碍性贫血轻者可表现为无症

状#重者则可表现为致残或致死#给患者及其家庭带

来极大痛苦'珠蛋白生成障碍性贫血高发于热带及

亚热带地区#在我国南方地区尤其是广东+广西+云

南+海南及贵州等省份发病率较高)

!

*

'当前#还没有

经济+有效的方法治疗珠蛋白生成障碍性贫血'因

此#做好珠蛋白生成障碍性贫血的人群筛查具有重要

的意义'然而#针对贵阳地区普通人群进行珠蛋白生
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成障碍性贫血携带率的调查并不多'本研究以到本

院进行常规健康体检的人群作为研究对象#可最为真

实地反映贵阳地区人群珠蛋白生成障碍性贫血的携

带率和基因型#研究结果将丰富我们对贵州地区珠蛋

白生成障碍性贫血的认识#有助于该病的防控'
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资料与方法

$+$

!

一般资料
!

选取
$#%!

年
"b2

月的不连续
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中在本院进行常规健康体检的人员共
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例为研究

对象#年龄
%

#

2-

岁'

$+/

!

方法

$+/+$

!

血常规检查
!

采用
I

E

6&5>c)1%2##'

全自动

血常规分析仪进行血常规操作#当血常规结果为小红

细胞低色素情况时#即平均红细胞体积$

NOP

%

$

2#

;M

和$或%平均红细胞血红蛋白量$

NOL

%

$

$0

D8

#定

义为珠蛋白生成障碍性贫血疑似病例'

$+/+/
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珠蛋白生成障碍性贫血基因分析
!

使用血液

基因组
_Q/

提取试剂盒)天根生化科技$北京%有限

公司*提取珠蛋白生成障碍性贫血疑似病例血液标本

基因组
_Q/

'采用广东凯普生物科技股份有限公司

生产的检测试剂盒#对珠蛋白生成障碍性贫血基因进

行分析#其中#常见的
*

种缺失型
!

1

珠蛋白生成障碍

性贫血基因分析采用
Y9

D

1KO,

方法检测!
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#非缺失型
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珠蛋白生成障碍性贫血基因和

常见
&
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珠蛋白生成障碍性贫血基因突变采用
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方
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'所有操作严格

按照试剂说明书进行'
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结
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果
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血常规筛查结果
!

经血常规筛选后#从
*"-%

例

体检血液标本中筛选出珠蛋白生成障碍性贫血疑似

病例
%.-

例#检出率为
"+"V

$

%.-

"

*"-%

%#其中男
0-

例+女
%$#

例#中位年龄
!#

岁'

/+/

!

珠蛋白生成障碍性贫血基因分析
!

对
%.-

例珠

蛋白生成障碍性贫血疑似病例进行基因型检测#检出

%*%

例珠蛋白生成障碍性贫血患者#检出率为
--+2!V

$

%*%

"

%.-

%#携带率为
*+-2V

$

%*%

"

*"-%

%'

/+/+$
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1

珠蛋白生成障碍性贫血基因分析
!

在
%*%

例珠蛋白生成障碍性贫血患者中#

!

1

珠蛋白生成障碍

性贫血患者为
-"

例#人群携带率为
%+2*V

$

-"

"

*"-%

%'各基因突变型及构成比+携带率见表
%

'从

基因突变类型来看#检出比例最高的基因缺失类型

为
11

I\/

"

!!

#共
!0

例#构成比为
0$+*#V

$

!0

"

-"

%#携带

率为
%+*$V

$

!0

"

*"-%

%&而检出比例最高的基因点突

变类型为
!

OI

"

!!

#共
0

例#构成比为
!+-$V

$

*

"

-"

%#携

带率为
#+$#V

$

0

"

*"-%

%'从临床表型来看#检出
$

例

基因型为
11

I\/

"

!!

1

!

*+0的中间型珠蛋白生成障碍性贫

血症患者#其余的为轻型或静止型#并无重型检出'

/+/+/
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1

珠蛋白生成障碍性贫血基因分析
!

共检出

&

1

珠蛋白生成障碍性贫血患者
-#

例#携带率为
%+-2V

$

-#

"

*"-%

%'各基因突变型及构成比+携带率见表
$

'

其中#检出比例最高的基因类型为
&

O_!%1!$

"

&

Q

#共
$"

例#构成比为
!%+-0V

$

$"

"

-#

%#携带率为
#+0#V

$

$"

"

*"-%

%&而
&

O_%0

"

&

Q 基因型检出比例次之#共
$#

例#构

成比为
**+**V

$

$#

"

-#

%#携带率为
#+"-V

$

$#

"

*"-%

%'从临床表型来看#检测出的所有
&

1

珠蛋白生

成障碍性贫血患者均为轻型'

表
%

!!!

1

珠蛋白生成障碍性贫血基因检测结果

基因突变类型 临床表型
&

构成比$

V

% 携带率$

V

%
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轻型
!0 0$+*# %+*$
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静止型
0 %#+00 #+$#
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静止型
* !+-$ #+#2

!

OI

"

!!

静止型
* !+-$ #+#2
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静止型
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静止型
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*+0 中间型
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"

!

OI 轻型
% %+"! #+#*

合计
-" %##+## %+2*

表
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珠蛋白生成障碍性贫血基因检测结果

基因突变类型 临床表型
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构成比$
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WPI1

%

1-"!

"

&

Q 轻型
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Q 轻型
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Q 轻型
$ *+** #+#-

&

O_$01$2

"

&

Q 轻型
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% %+00 #+#*

合计
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复合型珠蛋白生成障碍性贫血基因分析
!

共检出
!

&

复合型珠蛋白生成障碍性贫血
-

例#携带

率为
#+%0V

'其中#检出
11

I\/

"

&

O_%0及
1

!

*+0

"

&

O_%0各
$

例#

!

RI

"

&

O_%0及
11

I\/

"

&

1$.各
%

例'见表
*

'

表
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&

复合型珠蛋白生成障碍性贫血基因检测结果

基因突变类型
&

构成比$

V

% 携带率$

V

%

11

I\/

"

&

O_%0

$ **+** #+#-

1

!

*+0

"

&

O_%0

$ **+** #+#-

!

RI

"
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O_%0

% %0+-0 #+#*
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本研究通过对
*"-%

例常规健康体检人员进行珠

蛋白生成障碍性贫血筛查及基因突变分析#初步了解

了贵阳地区体检人群珠蛋白生成障碍性贫血携带率

(

*02%

(

检验医学与临床
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及主要基因突变类型'首先#通过血常规检查#筛选

出小红细胞低色素的珠蛋白生成障碍疑似病例
%.-

例#检出率为
"+"V

'进一步的珠蛋白生成障碍性贫

血基因分析确诊
%*%

例珠蛋白生成障碍性贫血#检出

率为
--+2!V

#携带率为
*+-2V

'其中#
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1

珠蛋白生成

障碍性贫血检出
-"

例#携带率为
%+2*V

&

&

1

珠蛋白生

成障碍性贫血检出
-#

例#携带率为
%+-2V

&

!

&

复合

型珠蛋白生成障碍性贫血检出
-

例#携带率为

#+%2V

'以上结果表明#这一地区体检人群中
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1

珠蛋

白生成障碍性贫血和
&

1

珠蛋白生成障碍性贫血的携

带率相当'

本研究中#
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珠蛋白生成障碍性贫血主要基因缺

失类型为
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#构成比为
0$+*#V

&其次是
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"

!!

及
1

!

!+$

"

!

'在
&

1

珠蛋白生成障碍性贫血检测中#

&

O_!%1!$

"

&

Q

+

&

O_%0

"

&

Q 两种突变类型是最多的#构成比分

别为
!%+-0V

+

**+**V

'以上发现的基因突变类型与

已有报道一致)

"10

*

'此外#本研究还发现
-

例
!

&

复合

型珠蛋白生成障碍性贫血#携带率为
#+%0V

#主要是

&

O_%0与
11

I\/

+

1

!

*+0的基因组合'

珠蛋白生成障碍性贫血分布及人群携带率存在

明显的地域差异性和民族差异性#在我国珠蛋白生成

障碍性贫血高发区的广东+广西和海南#携带率可高

达
$#V

#而在我国西南的四川+云南及重庆等地珠蛋

白生成障碍性贫血携带率可达到
-V

左右)

2

*

'贵州地

处中国西南腹地#是一个汉+苗及布依等
%2

个民族世

居的省份#各民族婚配习俗等的差异导致了不同民族

或地区人群的珠蛋白生成障碍性贫血携带率差异较

大'如一项对贵州省黔南州都匀市
%0##

例布依族中

学生进行的珠蛋白生成障碍性贫血调查表明#

!

1

和
&

1

珠蛋白生成障碍性贫血携带率分别为
%#+2V

和

0+#V

)

.

*

'而同样是对少数民族进行珠蛋白生成障碍

性贫血调查的另一项研究发现#贵州省黔东南地区苗

族和侗族儿童的珠蛋白生成障碍性贫血总检出率分

别为
0+$"V

和
0+#%V

)

%#

*

'本研究以贵阳地区常规健

康体检人群为研究对象#该群体不是以到医院看病为

目的#故可最大限度地代表贵阳地区普通人群#因而

针对其进行调查研究所得的结果也最贴近真实值'

从本次研究结果来看#贵阳地区珠蛋白生成障碍性贫

血携带率为
*+-2V

#明显低于贵州少数民族地区#也

较湖南长沙地区珠蛋白生成障碍性贫血携带率

$

!+"!V

%低)

%%

*

#但较四川成都地区珠蛋白生成障碍性

贫血携带率$

*+!*V

%略高)

%$

*

'

此外#在本项研究中从
%.-

例地中海疑似病例中

筛选出
%*%

例珠蛋白生成障碍性贫血#而被排除在外

的
-"

例小红细胞低色素患者也需要临床检验人员去

关注'因为如果其中的某些患者携带有罕见的基因

突变类型#则会造成漏诊或错诊'

综上所述#本次对贵阳地区常规健康体检人群的

珠蛋白生成障碍性贫血筛查和基因分析#研究结果可

较为真实地反映这一地区珠蛋白生成障碍性贫血携

带率和基因型#将为婚配+产前诊断及政策制订等提

供有意义的参考'
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