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地贫!为地贫高发区进行

遗传咨询提供了一定的科学依据&
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地中海贫血"简称
%

$

地贫$是常见单基因遗传性血液病

之一!我国广东和广西两省
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标准及血液学表型综合分

析法筛查
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地贫基因携带者!其缺陷在于可能存在部分基因携

带者!特别是静止型
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地贫的漏检&
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(因此有必要建立能更
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曲线$

是全面)准确评价诊断试验的有效工具&
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(本研究采用
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曲线对静止型
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地贫患者和健康成人红细胞相关指标进行分

析!以期发现能有效筛查静止型
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地贫的
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相关指标!降低

静止型
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地贫漏检率(
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资料与方法

C'C

!

研究对象
!

&++*

年
%

月至
&+%+

年
(

月于本院经
0P-

检测确诊的单纯性静止型
%

$

地贫患者
**

例!缺失型"

$

%

$

%

$

地

贫
1,

例!其中右侧缺失"

$

%

)'*

$和左侧缺失"

$

%

4'&

$分别为
4*

和

%&

例#非缺失型"

%

8

$

%2

例!

:E"9

)

:È 9
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人
%1%
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诊断可准确检出各

型地贫!但技术要求高且不经济(地贫基因携带者红细胞相关

指标改变的程度与珠蛋白链合成障碍正相关!轻型地贫明显低

于静止型地贫!但如果将静止型地贫与轻型地贫的红细胞相关

指标合并分析!有可能得出较低的指标临界值从而造成静止型

地贫漏诊&

%&
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(从表
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漏诊率为
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并分析(李亚红等&
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'报道!妊娠期缺铁性贫血的发生率为
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(由于妊娠和缺铁均对红细胞相关指标有影响!故本研

究严格选择单纯性静止型
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地贫患者作为研究对象!以期找到

可用于静止型
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用本研究中平行"
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$模式相关指标临界值筛查静止型
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漏诊率较
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倍(本研究结果为临床应用红细胞

相关指标有效筛查静止型
%

$

地贫提供了比较科学的策略!也为

地贫高发区!特别是尚未开展
0P-

诊断的医疗保健机构进行

地贫遗传咨询提供了具有临床实用价值的科学预测数据!有利

于降低临床风险(
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虽理论上可在设计过程中排除各引物间形成引物

二聚体的可能性!但在应用过程中仍会受引物种类)

IP8!

)

/

L

&c

)缓冲液)
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聚合酶等因素影响!更应注意多对引物间

量的比例)引物和产物
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含量)扩增反应条件是否一致等!

因此需进行大量预试验以探索最佳反应条件!否则仍有可能产

生引物二聚体或非目的
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多个耐药基因的检测!也为耐药基因芯片或快速检测试剂盒的

研发和生产提供了依据&
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