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云南德宏地区傣族人群珠蛋白生成障碍性贫血社区群体筛查和

基因诊断结果分析
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该地区傣族人群
7EM=

检出率较高!应积

极制订有效的干预和控制措施!降低
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&是因常染色体

隐性遗传而导致某类珠蛋白生成受抑而引起的一组溶血性贫

血疾病#目前尚无法根治'
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)中国南方地区是该病高发区)

基因检测是诊断
7EM=

的最可靠方法#但
7EM=

基因有高度有异

质性#突变类型的分布有明显的种族与地域差异'
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)本研究对

德宏地区傣族人群
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基因检出率及突变类型进行了调查#

结果报道如下)

E

"

资料与方法

E)E

"

一般资料
"

德宏地区陇川县*梁河县
@

所中小学校学生*

部分教师和学校附近部分村民共计
A',

例#男性
(*%

例*女性

(*+

例#年龄
*

个月至
F@

岁)

E)F

"

仪器与试剂
"

杭州博日荧光定量聚合酶链反应$

V!U

&扩

增仪*日本希森美康
f7$'+,,3

全自动血液分析仪*美国
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#更重要的是该突变可激活邻近的隐

蔽切接点#使正常切接的
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产量下降#而异常切接的
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)醋酸纤维薄膜电泳出现快

速区带常用于诊断
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定量检测常用于诊断
,

$

7EM=

#但标准型和静止型
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患者外周血
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往往正常#

a<

电泳结果也正常#使临床诊断有一定困难#易导致漏诊'
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因检测则能够检出标准型和静止型
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#提高了检出率提
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郑敏和罗建明报道广西南宁地区
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检出率居南方高发

区之首#

"

$

和
,

$7EM=

检出率分别高达
'@)C*D

和
')*%D

'

+

(

)本

组调查显示德宏地区傣族
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和
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复合
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的发生率也

较高$
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)德宏地区傣族人群
7EM=

检出率高#可能与

所处的特殊地理环境有关)考古资料显示#傣族*德昂族的先

民于秦汉之际即定居于今德宏境内#是德宏现有的最古老民

族%明末清初#由于战争和屯垦戎边等原因#景颇族*傈僳族*汉

族及其他少数民族相继迁入'
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(

)追溯
F

个世居民族在德宏的

定居史#对照各民族
7EM=

检出率#可以初步证实!在德宏定居

史越长的民族#其
7EM=

检出率越高'

''

(

)此外#较普遍的族内

通婚现象也可能是造成检出率较高的重要原因)

7EM=

严重影响人体健康#但目前尚无法根治#仅能采取对

症支持治疗#且治疗费用较高)产前基因检测是干预重症患儿

出生的有效方法'

'
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)杂合子和$或&多重致病基因携带者不仅

可将杂合子基因遗传给子代#而且有可能增加双重杂合子*纯

合子及重症患儿出生率)因此#对于血液学实验筛查项指标均

正常者#也应进行基因检测#以排除静止型和标准型
"

$7EM=

的

可能)

随着生活水平的提高#公众健康意识越来越强#因此#可通

过积极开展社会宣教*人群调查*重点筛查*遗传咨询*产前基

因诊断等工作对
7EM=

患儿出生率进行干预和控制#从而实现

优生优育#全面提高人口素质)
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据文献报道#北京地区
+

个区县
%,,F

年宋内志贺菌所占

比可能小于
@,D

#但
%,,A

年宋内型志贺菌在
A

个区县成为志

贺菌流行的主要血清型$超过
*,D

&#仅通州区福氏志贺菌仍

占优势)各区县志贺菌分离量较低#仅昌平区$

%,,A

年&和大

兴区$

%,',

年&超过
*,

株#但本次集中分离到
'*

株#甚至超过

了某些区县全年的分离量)

%,,F

年之前#北京地区以福氏志

贺菌为主#且目前的研究重心也是福志贺菌的致病性及耐药

性)但
%,,C

年
',

个省$自治区*直辖市&的
%,

个县$区*市&细

菌性痢疾国家级监测点的数据显示#北京*贵州*福建以宋内志

贺菌为主'

'(

(

)由此可见#应及时根据流行菌株变迁的趋势#调

整研究方向#从而为北京市细菌性痢疾疫情的防控#以及患者

的治疗提供科学的依据)
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