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摘
!

要"目的
!

比较妊娠期平均红细胞体积"

WRS

$和平均红细胞血红蛋白含量"

WR"

$筛查珠蛋白生成障碍性贫血的价值%

方法
!

收集
%..6

年
&

"

6

月珠海市妇幼保健院
%//4

例孕妇首次产检的红细胞指标&血红蛋白分析和珠蛋白生成障碍性贫血基

因分析结果资料"静止型
-

珠蛋白生成障碍性贫血除外$%以基因诊断结合血液学表型分析结果作为评判标准!分别计算
WRS

&

WR"

对珠蛋白生成障碍性贫血诊断的灵敏度和特异度!并通过受试者工作曲线"

(QR

$评价
WRS

&

WR"

对珠蛋白生成障碍性贫

血的筛查价值%结果
!

WRS

和
WR"

筛查妊娠期珠蛋白生成障碍性贫血的灵敏度均为
44-%\

!特异度分别为
/1-&\

和
/%-/\
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两者的
(QR

曲线差异无统计学意义%结论
!

WRS

&

WR"

均可有效地筛出妊娠期珠蛋白生成障碍性贫血%基于
WR"

值的稳定

性!推荐该指标作为妊娠期筛查珠蛋白生成障碍性贫血的一线指标%

关键词"妊娠#
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地中海贫血#

!

平均红细胞体积#
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珠蛋白生成障碍性贫血是一组因珠蛋白基因突变使一种

或几种珠蛋白肽链合成障碍造成珠蛋白链间不平衡而引起的

遗传性溶血性血液病)该病高发于热带和亚热带地区#中国长

江以南各省区是该病的高发区#广东和广西人群中珠蛋白生成

障碍性贫血基因携带率分别高达
&&-.6\

'

&

(和
%1-0&\

'

%

(

)珠

蛋白生成障碍性贫血最大的危害就是可引起致死性的
!@AC9

水肿胎和致残性的重型
%

珠蛋白生成障碍性贫血#全球对一些

尚无理想的治疗方法)在目前条件下#惟一可行的就是通过产

前诊断预防重型珠蛋白生成障碍性贫血胎儿的出生)当今全

球均采用平均红细胞体积$

WRS

&和$或&平均红细胞血红蛋白

含量$

WR"

&初筛珠蛋白生成障碍性贫血基因携带者'

,$1

(

)该

法简单快速*经济实用#且一般联合使用)由于
WRS

和
WR"

指标在妊娠周期中的变化'

0

(

#且在整个妊娠期
WRS

约有增

加'

/

(

)因此#有必要对这些指标进行重新评估#以保证妊娠期

珠蛋白生成障碍性贫血筛查的可靠性)
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资料与方法

B-B

!

一般资料
!
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年
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月来本院首次产检的孕妇
%//4

例#年龄
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岁
"
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岁)根据血细胞分析*

"I

分析及基因诊断

结果分为
,

组!
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3%-.HG
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分析正常

的孕妇为正常对照组
&/61

例%

"I

*

&&.-.
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*

WRS
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3%-.

HG

*

"I

分析正常孕妇为非珠蛋白生成障碍性贫血组
610

例$

;

组&%

Xc;

分析确诊为轻型珠蛋白生成障碍性贫血的孕妇作为

珠蛋白生成障碍性贫血组
%0.

例$

!

组&)

B-C

!

方法

B-C-B

!

WRS

和
WR"

的测定
!

取乙二胺甲乙酸三钾$

YX+;$

#

,

&抗凝全血#用
RQUV+Y(ZYcg'

全自动血细胞分析仪测

定
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和
WR"

)正常参考值!

WRS

为
3%-.

"

4%-.HG

#

WR"

为
%6-.

"
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"I

分析
!

"I

分析采用美国
"BGB:@V@I<A@C<A8B9

公

司的
'_*)Y

快速自动电泳分析系统#而该公司生产的
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基金项目!广东省科技计划项目$

%..4;.,.,.&..%

&%广东省自然科学基金资助项目$

.1&.&/4&

&%广东省医学科研基金资助项目

$

;%..,6,6
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试剂盒则用于血红蛋白
;

%

$

"I;

%

&定量检

测)碱变性法*比色法和化学发光分析系统$

;['fW

#美国雅

倍公司&则分别用于抗碱
"I

和血清铁蛋白的测定)

B-C-D

!

珠蛋白生成障碍性贫血基因诊断
!

单管多重聚合酶链

反应$

_R(

&技术用于中国人
,

种常见缺失型
-

珠蛋白生成障

碍性贫血基因突变的检测'

6

(

%

&6

种
%

珠蛋白生成障碍性贫血

基因突变的分析采用反向斑点杂交试剂盒$深圳益生堂生物企

业有限公司&)
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统计学处理
!

计量资料采用
/i@

表示#用
'_''&6-.

统

计软件进行数据处理)

B-D-B

!

组间比较
!

计量资料用双侧
:

检验%率的比较采用
(

%

检验%以
$

$

.-.0

为差异有统计学意义)

B-D-C

!

WRS

*

WR"

值对珠蛋白生成障碍性贫血筛查价值的

比较
!

对
WRS

*

WR"

的
(QR

曲线下的面积分别用
.

&

*

.

%

假

设检验进行比较#先得出
.

&

*

.

%

的标准误为
.L

&

*

.L

%

)在

"

.

!

.

&

2.

%

%

"

&

!

.

&

+

.

%

的假设下#进行面积比较的检验统计

量为!

?2.

&

`.

%

"

.L

&

%

5.L

%槡
%

'
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(

)若
(QR

曲线下面积在

.-4

以上诊断价值较高#若
?

$

?

.7.0

"

%

2&-4/

#两者差异无统计

学意义)

C

!

结
!!

果

C-B

!

珠蛋白生成障碍性贫血检测情况
!

在
%//4

例病例中#

检出
-

珠蛋白生成障碍性贫血
&4/

例$

6-,\

&#

%

珠蛋白生成障

碍性贫血
01

例$

%-.\

&)

C-C

!

,

组
WRS

和
WR"

的检测结果
!

见表
&

)

表
&

!!

,

组中
WRS

和
WR"

检测结果#

/i@

$

组别
( WRS

$

HG

&

WR"

$

?J

&

对照组
&/61 33-4i,-, ,&-&i&-1
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组
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组
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C-D

!

WRS

*

WR"

筛查与基因诊断结果的比较
!

见表
%

*

,

)

表
%

!!

WRS

筛查与基因诊断结果的比较#

(

$

WRS

筛查

基因诊断

珠蛋白生成

障碍性贫血

非珠蛋白生成

障碍性贫血

合计

阳性$

5

&

%13 16 %40

阴性$

`

&

% 31 3/

合计
%0. &,& ,3&

图
&
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WRS

的
(QR

曲线

C-J

!

WRS

和
WR"

对珠蛋白生成障碍性贫血筛查的价值比

较
!

珠蛋白生成障碍性贫血组
WRS

和
WR"

的
(QR

曲线

$图
&

*

%

&)

WRS

的
(QR

曲线下的面积
.

&

为
.-4&.

#

WR"

的

(QR

曲线下面积
.

%

为
.-4.3

#

?2.7&&

$

?

.7.0

"

%

2&-4/
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表
,

!!

WR"

筛查与基因诊断结果的比较#

(

$

WR"

筛查

基因诊断

珠蛋白生成

障碍性贫血

非珠蛋白生成

障碍性贫血

合计

阳性$

5

&

%13 14 %46

阴性$

`

&

% 3% 31

合计
%0. &,& ,3&

图
%

!!

WR"

的
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曲线
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!

讨
!!

论

本调查显示#珠海地区妊娠期妇女
-

珠蛋白生成障碍性贫

血$静止型
-

珠蛋白生成障碍性贫血除外&和
%

珠蛋白生成障

碍性贫血发生率分别为
6-,\

和
%-.\

#明显高于周玉球等'

4

(

报道的珠海户籍人群
-

珠蛋白生成障碍性贫血的发生率

$

1-6%\

&)这可能与本调查未涉及孕妇及其配偶的户籍有关%

但低于梁玉全等'

&.

(报道的顺德地区
-

珠蛋白生成障碍性贫血

和
%

珠蛋白生成障碍性贫血的发生率)虽然
Xc;

方法能检出

所有珠蛋白生成障碍性贫血基因携带者#但该法技术要求高*

操作复杂且成本高#不适合于大人群的遗传筛查)而血液学表

型分析是珠蛋白生成障碍性贫血基因诊断的基础#其中
WRS

和
WR"

被全球广泛用于珠蛋白生成障碍性贫血的一线

筛查'

1

(

)

本研究显示#与正常妊娠对照组相比#珠蛋白生成障碍性

贫血组孕妇的
WRS

*

WR"

降低最为明显$

$

$

.-.&

&)两组间

基本上没有重叠#可将
WRS

*

WR"

作为妊娠期珠蛋白生成障

碍性贫血筛查的首选指标)以基因诊断结合血液学表型分析

结果作为金标准#

WRS

对珠蛋白生成障碍性贫血诊断的敏感

度较李亚红等'

&&

(报道的
WRS

敏感度略高)

(QR

分析显示#

两者对珠蛋白生成障碍性贫血的诊断价值均较高#其差异无统

计学意义)但有文献报道#

WR"

指标用于珠蛋白生成障碍性

贫血的筛查要比
WRS

指标更可靠'

1

(

#主要是
WRS

易受体内

外因素的影响#如血糖浓度升高直接影响
WRS

值'

&%

(

%整个妊

娠期
WRS

约升高
%HG

'

/

(

%抗凝剂与全血的比例%血液离体大于

%1D

时#

WRS

约增加
0HG

'

1

(等)而
WR"

指标则相对稳定'

&,

(

且测定结果比较可靠#故建议临床采用
WR"

作为妊娠期筛查

珠蛋白生成障碍性贫血的一线指标)
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且预后不良)与上述研究类似#本研究中的
1.

例重症患者血

浆中的
"&c&

病毒
(c;

有
&0

例阳性#

%

例恢复期患者
&1E

内血浆中仍能检测到
"&c&

病毒
(c;

#而其他轻症患者的血

浆中均未检测到
"&c&

病毒
(c;

#提示血浆中
"&c&

病毒

(c;

阳性可能是重症及预后较差的标志)研究认为输注甲型

"&c&

流感患者康复后的血浆可治疗重症甲型
"&c&

流感感

染患者#但从生物安全角度考虑#有必要对供体的血浆进行

"&c&

核酸检测#以确保治疗的安全性)

综上所述#实时荧光
(+$_R(

法可快速检测甲型
"&c&

流感病毒
(c;

#有助于对患者的快速诊断%下呼吸道分泌物中

甲型
"&c&

流感病毒
(c;

阳性#提示甲型
"&c&

流感病毒可

快速感染下呼吸道#病毒侵入血液并发病毒血症#血浆中可检

测到病毒
(c;

%血浆中甲型
"&c&

流感病毒
(c;

阳性是病

情进展为重症或危重症的标志)
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