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  摘 要:目的 探讨红细胞参数[包括红细胞计数(RBC)、血红蛋白(Hb)、红细胞分布宽度(RDW)、平均红

细胞体积(MCV)、平均红细胞血红蛋白含量(MCH)、网织红细胞比例(Ret%)]和血红蛋白A2(HbA2)联合检

测在新生儿珠蛋白生成障碍性贫血(简称地贫)筛查中的临床价值。方法 对30
 

554例新生儿进行毛细管电泳

法筛查地贫,将筛查结果阳性的患儿(546例)召回,随机选择123例纳入地贫组,分别进行血常规和地贫基因检

测。另随机选取经基因检测排除地贫的新生儿115例纳入健康对照组。以基因诊断结果为标准,评价 MCV、
MCH、HbA2 联合检测在新生儿地贫筛查中的临床价值。结果 地贫组123例患儿中α-地贫90例,β-地贫30
例,αβ复合型地贫3例。地贫组RBC、Hb、MCV、MCH的检测结果低于健康对照组,RDW高于健康对照组,差
异均有统计学意义(P<0.05)。地贫组Ret%与健康对照组比较,差异无统计学意义(P>0.05)。与健康对照

组比较,β-地贫组的每项红细胞参数均差异有统计学意义(P<0.05)。MCV、MCH、HbA2 联合检测的特异度

达94.8%,阳性预测值达93.5%,准确度达82.4%。结论 MCV、MCH是筛查新生儿地贫的重要指标,红细

胞参数、HbA2 联合检测可提高诊断地贫的准确度,减少漏检。
关键词:珠蛋白生成障碍性贫血; 平均红细胞体积; 平均红细胞血红蛋白含量; 血红蛋白A2
中图法分类号:R556.6 文献标志码:A 文章编号:1672-9455(2020)20-2982-03

Value
 

of
 

erythrocyte
 

parameters
 

and
 

HbA2 combined
 

detection
 

in
 

screening
 

neonatal
 

thalassemia
ZHANG

 

Hongxia,FEI
 

Anxing,LI
 

Sheng△

Department
 

of
 

Clinical
 

Laboratory,Huangshi
 

Municipal
 

Maternal
 

and
 

Child
 

Health
 

Care
 

Hospital,East
 

Hubei
 

Medical
 

Group,Huangshi,Hubei
 

435000,China
Abstract:Objective To

 

explore
 

the
 

clinical
 

value
 

of
 

erythrocyte
 

parameters
 

[including
 

red
 

blood
 

cell
 

count
 

(RBC),red
 

blood
 

cell
 

distribution
 

width
 

(RDW),mean
 

red
 

cell
 

volume
 

(MCV),hemoglobin
 

(MCH),
reticulocyte

 

percentage
 

(Ret%)]
 

and
 

HbA2 combined
 

detection
 

in
 

screening
 

neonatal
 

thalassemia.
Methods A

 

total
 

of
 

30
 

554
 

newborns
 

conducted
 

the
 

neonatal
 

thalassemia
 

screening
 

by
 

adopting
 

the
 

capillary
 

electrophoresis
 

method.The
 

neonates
 

with
 

screening
 

positive
 

results
 

(546
 

cases)
 

were
 

recalled.One
 

hundred
 

and
 

twenty-three
 

cases
 

were
 

randomly
 

selected
 

into
 

the
 

thalassemia
 

group.The
 

blood
 

routine
 

and
 

thalassemia
 

gene
 

were
 

detected.In
 

addition,115
 

newborns
 

who
 

were
 

excluded
 

from
 

thalassemia
 

by
 

gene
 

test
 

were
 

random-
ly

 

selected
 

as
 

the
 

healthy
 

control
 

group.Results Among
 

123
 

cases
 

in
 

the
 

thalassemia
 

group,there
 

were
 

90
 

ca-
ses

 

of
 

α
 

thalassemia,30
 

cases
 

of
 

β
 

thalassemia,and
 

3
 

cases
 

of
 

αβ
 

combined
 

thalassemia.The
 

detection
 

results
 

of
 

RBC,Hb,MCV
 

and
 

MCH
 

in
 

the
 

thalassaemia
 

group
 

were
 

lower
 

than
 

those
 

in
 

the
 

healthy
 

control
 

group,and
 

the
 

RDW
 

value
 

was
 

higher
 

than
 

that
 

in
 

the
 

healthy
 

control
 

group,and
 

the
 

differences
 

were
 

statistically
 

signifi-
cant

 

(P<0.05).Ret%
 

had
 

no
 

statistical
 

difference
 

between
 

the
 

thalassemia
 

group
 

and
 

healthy
 

control
 

group
 

(P>0.05).Compared
 

with
 

the
 

healthy
 

control
 

group,the
 

difference
 

in
 

each
 

RBC
 

parameter
 

in
 

the
 

β
 

thalassae-
mia

 

group
 

was
 

statistically
 

significant
 

(P<0.05).In
 

the
 

MCV+MCH+HbA2 combined
 

detection,its
 

speci-
ficity

 

reached
 

94.8%,the
 

positive
 

predictive
 

value
 

reached
 

93.5%,and
 

the
 

accuracy
 

reached
 

82.4%.Conclu-
sion MCV

 

and
 

MCH
 

are
 

the
 

important
 

indicators
 

for
 

screening
 

neonatal
 

thalassaemia.The
 

combined
 

detec-
tion

 

of
 

erythrocyte
 

parameters
 

and
 

HbA2 can
 

increase
 

the
 

accuracy
 

of
 

thalassaemia
 

screening
 

and
 

reduce
 

the
 

missed
 

detection.
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  珠蛋白生成障碍性贫血(简称地贫)是由于珠蛋

白基因缺失或者点突变所致的遗传性进行性溶血性

疾病,属于单基因常染色体隐性遗传病,主要分为α-
地贫和β-地贫两种[1]。全世界约有1亿人携带地贫
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基因。由于地贫基因携带者的临床表现有很高的异

质性,因此基因诊断是地贫确诊的金标准,但是直接

进行基因诊断存在方法烦琐、对设备要求高、耗时长、
费用昂贵及浪费医疗资源等问题[2]。这些不足之处

在新生儿地贫筛查中尤为突出,所以建立合理有效的

新生儿地贫筛查指标和筛查路径具有重要意义。本

研究回顾性分析2018年6月1日至2019年6月30
日在本院新生儿疾病筛查中心进行的地贫基因筛查

患儿的资料,结合毛细管电泳法初筛血红蛋白(Hb)
结果 与 血 常 规 中 红 细 胞 参 数 [包 括 红 细 胞 计 数

(RBC)、Hb、红细胞分布宽度(RDW)、平均红细胞体

积(MCV)、平均红细胞血红蛋白含量(MCH)、网织红

细胞 比 例 (Ret%)]相 关 数 据,探 讨 血 红 蛋 白 A2
(HbA2)和红细胞参数检测在地贫筛查中的意义,以
期为临床提供参考。
1 资料与方法

1.1 一般资料 选择2018年6月1日至2019年6
月30日在本院新生儿疾病筛查中心进行筛查的新生

儿30
 

554例,其中男18
 

724例、女11
 

830例,年龄

3~28
 

d。首先经过 Hb毛细管电泳法初筛地贫阳性

新生儿878例,后经基因检测确诊地贫546例,随机

选择其中123例(男68例、女55例)作为地贫组,另
在经基因检测排除地贫的新生儿332例中随机选择

115例(男64例、女51例)作为健康对照组。两组研

究对象一般资料比较,差异无统计学意义(P>0.05),
具有可比性。本研究经本院伦理委员会审核批准,所
有研究对象家属均知情同意。
1.2 方法 按《新生儿疾病筛查规范》的要求采集血

液后制片[3]。采用法国SEBIA
 

CAPILRYS全自动高

压液相毛细管电泳仪及配套试剂进行干血片中 Hb
定量分析。所有试验操作、质量控制及结果判断均严

格按照试剂说明书进行。召回初筛阳性的新生儿进

行血常规和基因检测。
1.2.1 血常规检测 采用深圳迈瑞全自动血细胞分

析仪BC-6800及配套试剂盒、质检品进行检测。所用

分析系统每年参加湖北省临床检验中心室间质评成

绩为优秀。
1.2.2 基因检测 标本送往广州金域医学检验中心

检测,采用中山医科大学科技开发有限公司提供的地

贫基因诊断试剂盒,严格按试剂盒要求进行检测。
1.3 观察指标 比较两组研究对象的 RBC、Hb、
MCV、MCH、RDW、Ret%的差异。根据地贫基因型

将地贫组分为α-地贫组、β-地贫组、αβ复合型地贫组3
个亚组(分别为90、30、3例),比较以上3组和健康对

照组的红细胞参数检测结果。分析 MCV、MCH、
HbA2 单独及联合检测筛查地贫的结果,并计算相关

诊断学评价指标。
1.4 诊断标准 MCV参考值为97~112

 

fL,MCH
参考值为29~36

 

pg,低于上述指标的参考值下限判

定为地贫[4]。毛细管电泳法筛查结果:Hb
 

Bart's>0
和HbA<9.4%分别为α-地贫和β表型阳性,HbA2
降低或异常的血红蛋白为异常血红蛋白病。
1.5 统计学处理 采用SPSS23.0统计软件进行数

据处理和分析,计量资料以x±s表示,组间比较采用

t检验,计数资料以率表示,组间比较采用χ2 检验,以
P<0.05为差异有统计学意义。
2 结  果

2.1 新生儿地贫初筛结果 对30
 

554例新生儿进行

Hb毛细管电泳法,初筛阳性者共878例,检出率为

2.87%。对初筛阳性的患儿进一步行基因诊断试验,
确诊地贫患儿共546例。其中α-地贫检出401例,占
73.4%;β-地贫检出142例,占26.0%;αβ复合型地贫

检出3例,占0.6%。
2.2 地贫组与健康对照组红细胞参数检测结果比

较 地贫组的RBC、Hb、MCV、MCH 低于健康对照

组值,RDW 高于健康对照组,差异均有统计学意义

(P<0.05),而两组 Ret%比较,差异无统计学意义

(P>0.05),见表1。
2.3 不同基因型地贫组与健康对照组红细胞参数检

测结果比较 与健康对照组比较,β-地贫组的每项红

细胞参数均差异有统计学意义(P<0.05)。与健康对

照组比较,α-地贫组、αβ复合型地贫组的 Hb、MCV、
MCH差异均有统计学意义(P<0.05)。见表2。
2.4 MCV、MCH、HbA2 单独及联合检测筛查地贫

的结果 MCH 筛 查 地 贫 具 有 最 高 的 准 确 度,达
83.2%,HbA2 具 有 最 高 的 灵 敏 度,为 95.1%,而
MCV、MCH、HbA2 联合检测的特异度为94.8%,阳
性预测值为93.5%。见表3。

表1  地贫组与健康对照组红细胞参数检测结果比较(x±s)

组别 n RBC(×1012/L) Hb(g/L) RDW(%) MCV(fL) MCH(pg) Ret%

健康对照组 115 4.73±0.55 160.20±17.80 15.10±0.97 102.10±4.27 34.10±1.66 0.95±0.37

地贫组 123 4.54±0.71 129.10±18.50 16.00±2.26 87.80±7.29 28.70±3.00 0.98±0.49

t 2.105 12.35 3.71 18.12 16.89 0.48

P <0.05 <0.05
 

<0.05 <0.05 <0.05 >0.05
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表2  不同基因型地贫组与健康对照组的红细胞参数检测结果(
 

x±s)

组别 n RBC(×1012/L) Hb(g/L) RDW(%) MCV(fL) MCH(pg)

健康对照组 115 4.73±0.55 160.20±17.80 15.10±0.97 102.10±4.27 34.10±1.66

α-地贫组 90 4.75±0.63 132.30±17.90* 15.20±1.25 86.40±7.14* 28.00±2.86*

β-地贫组 30 3.84±0.55* 118.90±18.00* 18.48±2.72* 93.30±4.93* 31.30±1.92*

αβ复合型地贫组 3 4.61±0.25 114.70±22.50* 17.07±3.93 78.73±13.92* 25.10±6.05*

  注:与健康对照组比较,*P<0.05。

表3  MCV、MCH、HbA2 单项与联合检测

   筛查地贫的结果(%)

筛查项目 灵敏度 特异度
阳性

预测值

阴性

预测值
准确度

MCV 78.9 93.9 93.3 80.6 80.1

MCH 74.8 92.2 91.1 77.4 83.2
HbA2 95.1 67.0 75.5 92.8 81.5
MCV+MCH+HbA2 70.7 94.8 93.5 75.2 82.4

3 讨  论

  由于新生儿地贫筛查的标本量大且采集标本不

方便,对于基层医院检验科,利用红细胞参数或者 Hb
毛细管电泳法更为实用。本研究结果显示,地贫组

RBC、Hb、MCV、MCH 低于健康对照组,RDW 高于

健康对照组,差异均有统计学意义(P<0.05),而地贫

组的 Ret%与健康对照组比较,差异无统计学意义

(P>0.05)。这与范小慧等[5]报道的结果一致,该研

究中地贫组患者 MCV和 MCH水平明显低于非地贫

组。通过基因分型后,比较3种类型地贫组红细胞参

数发现,α-地贫组和αβ复合型地贫组的RBC与健康

对照组比较,差异无统计学意义(P>0.05),但β-地贫

组RBC与健康对照组比较,差异有统计学意义(P<
0.05)。其原因与地贫属于溶血性贫血有关,溶血性

贫血一般具有较强的骨髓造血功能,机体处于轻度贫

血而骨髓造血功能处于代偿状态时,RBC可正常,而
当机体处于失代偿的中重度地贫时,因脾脏对异常红

细胞清除及骨髓原位溶血等原因使RBC下降[6]。因

此,β-地 贫 组 RBC 低 于 健 康 对 照 组(P <0.05)。
RDW 是反映红细胞体积大小离散程度的指标,RDW
的升高 表 示 红 细 胞 大 小 差 异 增 加。本 研 究 显 示,
RDW在α-地贫组和αβ复合型地贫组中与健康对照

组比较,差异均无统计学意义(P>0.05),但在β-地贫

组中RDW明显升高(P<0.05)。其原因为地贫属于

小细胞均一性贫血,且RDW 在轻型地贫中可表现为

正常,而β-地贫可表现为红细胞异型和大小不均,可
见靶形红细胞、环形红细胞和红细胞碎片[7],因此

RDW明显升高。MCV是贫血的重要诊断指标之一,
该指标可用于诊断缺铁性贫血[8],MCV降低,则提示

患者可能伴有小细胞低色素性贫血及全身溶血性贫

血等疾病。本研究结果显示,与健康对照组比较,α-地

贫组、β-地贫组、αβ复合型地贫组的 MCV、MCH差异

均有统计学意义(P<0.05),说明 MCV、MCH 变化

可作为新生儿地贫筛查的重要指标。
HbA2 是临床上常用于新生儿地贫的血液筛查指

标[9],本研究利用 HbA2 筛查出新生儿地贫878例,
检出率为2.87%,由于 HbA2 检测方法的局限性,其
特异度低,为67.0%,但通过 MCV、MCH、HbA2 联

合检测,地贫筛查的特异度达94.8%,阳性预测值达

93.5%,准确度达82.4%。因此,3项指标联合检测

能够明显提高新生儿地贫的诊断能力。
综上所述,新生儿地贫患儿的大部分红细胞参数

与健康对照组比较,差异有统计学意义。血常规检测

并结合Hb毛细管电泳法(HbA2)检测,可有效提高

新生儿地贫筛查的准确度,避免漏诊,具有较高的应

用价值。
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