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4R89

%是中国常见的

一种遗传性疾病#尤以南方地区高发#可以分为
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两类$即
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和
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%&目前尚无有效治疗方法#严重的
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患儿需长

期靠输血维持生命)因此#尽早发现
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携带者并对其生长*发

育进行长期监测#对提高其生命质量有重要意义)基因诊断是诊

断
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的金标准#但因耗时长*费用高等原因临床应用受限)
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诊断中的临床应用价值)
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bODǸ2!)))

血细胞计数仪检测红

细胞平均体积$

E681>5?

A

:0>:98?759:E6

#

DMY

%和红细胞体积

分布宽度$

?6(B955(>6990(/0;?/B:;/51H/(;<

#
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诊断
4R89

的

准确率分别为
%&+%,

$

""*

"

"&'

%*

#%+*,

$

""$

"

"&'

%和
#"+*,

$

")$

"

+

!#&"

+

国际检验医学杂志
&)""

年
#

月第
$&

卷第
"&

期
!

K1;IG8BD6(

!

3:

@

:0;&)""

!

Y59+$&

!

Q5+"&



"&'

%#

NT

诊断准确率与
DMY

比较差异有统计学意义$

!

$

)+)!

%# 与
NT

比较差异无统计学意义$

!

#

)+)!

%)

表
"

!!

各组血液学指标#红细胞脆性及
\'Û
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4R89

是因基因突变或缺失而导致珠蛋白链合成障碍的遗

传性血红蛋白疾病#在全球范围内广为流行'
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)广东省是该

病的高发区#发病率约为
"$,

)多数新生儿
4R89

患者出生时

或初生后早期缺乏特异性表现#最常见的表现是新生儿溶血和

病理性黄疸#发生贫血的概率较小'
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#故容易导致漏诊或误诊)

随着分子生物学检验技术的成熟与发展#
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的基因诊

断已逐渐应用于临床#是目前诊断
4R89

的金标准#但由于方

法复杂*耗时长*设备要求高*费用昂贵等原因#尚不能用于临
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结果在血细胞分析时可一次获取#符合初筛指标

的原则)
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检测操作简单且费用低#准确率较高)目前比较

普遍应用
DMY

筛查
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基因携带者'
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)但除了
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外#

缺铁性贫血也可引起
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降低#因而
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诊断
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特异性)本研究结果显示#
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活性均有不同程度的升高)
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编码

基因是典型的管家基因#可分布于多种细胞和组织#且在不同

部位其活性表现各不相同&
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的表达也受多种因素的影

响#如感染*肿瘤#尤其是各种贫血$溶血性*缺铁性等%都可导

致其表达增多)

4R89

患者体内慢性进行性溶血造成新生红细

胞增多#从而导致
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活性代偿性增高)由于
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%#而
Q3̂ UR

是红细胞

内抗氧化的重要物质&

4R89

患者体内珠蛋白肽链合成失去平

衡#过多的肽链沉积于在红细胞膜上造成过氧化损伤'

#
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&为抵

抗该过氧化损伤#修复损伤的脂蛋白和膜蛋白#
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代偿性

增高'
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)本研究显示#
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助诊断指标)

综上所述#

\'Û

活性作为新的
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筛查或诊断指标#联

合
DMY
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及
NT

可对
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进行初步诊断)同时其具有

检测简单*快捷*费用低等优点#易于在临床广泛应用)笔者认

为#联合检测更有助于为优生优育和遗传咨询提供基础和有效

预防重症
4R89

患儿的出生)
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