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梧州市新生儿葡萄糖
808

磷酸脱氢酶缺乏症筛查结果分析
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"广西壮族自治区梧州市妇幼保健院检验科
"

-9),,(

%

""

摘
"

要"目的
"

了解梧州市新生儿葡萄糖
808

磷酸脱氢酶"

Z0V̀

%缺乏症的筛查情况!为患该病新生儿的防治提供参考依据&

方法
"

采用
Z0V̀

定量"连续监测速率法%对
)()-

例新生儿
Z0V̀

活性进行检测!并对筛查结果进行分析&结果
"

所有被检测

的新生儿中
Z0V̀

缺乏症的发病率是
',*11P

!其中男性的发病率为
'(*('P

!女性的发病率为
3*))P

&结论
"

梧州市作为

Z0V̀

缺乏症的高发区!应常规开展新生儿葡萄糖
808

磷酸脱氢酶缺乏症的筛查工作!对
Z0V̀

缺乏症患者及时采取预防性措施!

避免因出现核黄疸而造成的智力低下或死亡等后果!确保新生儿的生命质量!从而提高优生优育的水平&
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葡萄糖
808

磷酸脱氢酶$

Z0V̀

&缺乏症是一种常见的遗传

代谢性疾病#呈
h

连锁不完全显性遗传#临床表现上有多种类

型#主要表现为急性溶血性贫血及由此所致的高胆红素血症#

尤其在新生儿期发病最为凶险#易引起核黄疸致智力低下或死

亡'

'

(

)这一遗传病主要分布在热带和亚热带#在中国华南及西

南各省较常见#南方地区是高发区#尤其是广西*广东*海南*云

南发病率达到
-P

$

',P

'

(

(

)因此#为了解本地区新生儿

Z0V̀

缺乏症的情况#及早发现
Z0V̀

缺乏症新生儿#对其及

时采取预防措施#避免核黄疸的发生)作者对
(,,3

年
+

月至

(,'(

年
'

月在梧州市妇幼保健院产科出生的新生儿进行

Z0V̀

缺乏症筛查#并要求筛查阳性者于出生后
0

个月内召回

复查)

B

"

资料与方法

B*B

"

一般资料
"

(,,3

年
+

月至
(,'(

年
'

月在梧州市妇幼保

健院分娩或住院的新生儿共
)()-

例)其中男婴
'+9-

例#女

婴
'93,

例)

B*C

"

方法

B*C*B

"

标本采集
"

所有标本采用
#̀ :&8RE

(

抗凝脐血或静

脉血#立即送检)筛查结果阳性者于出生后
0

个月内召回抽取

静脉血进行
Z0V̀

活性复查)

B*C*C

"

检测方法
"

检测仪器为日立
+,(,

全自动生化分析仪%

Z0V̀

定量检测试剂盒及其质控品由广州科方生物技术有限

公司提供)将抗凝血进行离心$

9,,,@

"

D57

#

-D57

&#吸取
(,

&

.

压积红细胞到
'D.

溶血液中#溶血液中的葡萄糖
808

磷酸

$

Z0V

&在葡萄糖
808

磷酸脱氢酶$

Z0V̀

&的催化下生成
08

磷酸葡

萄糖酸$

0VZ

&#同时将氧化型辅酶
#

$

R&̀ V

&变成还原型辅酶

#

$

R&̀ Va

&#监测
)9,7D

吸光度上升的速率#计算出样品中

Z0V̀

的活性)

B*C*D

"

参考范围
"

新生儿
Z0V̀

活性正常参考值为
(-,,

$

-1,,Q

"

.

#低于
(-,,Q

"

.

则判断为
Z0V̀

缺乏)

B*D

"

统计学处理
"

数据经
#hO#.(,,)

分类处理后利用

!V!!')*,

统计软件包进行统计分析)

C

"

结
""

果

C*B

"

)()-

例新生儿共检出
Z0V̀

缺乏症
)-(

例#发病率为

',*11P

%其中男婴
'+9-

例中检出
Z0V̀

缺乏症
(')

例#发病

率为
'(*('P

%女婴
'93,

例检出
Z0V̀

缺乏症
')3

例#发病率

为
3*))P

)

C*C

"

男性
Z0V̀

缺乏新生儿的
Z0V̀

活性检测结果为

$

()0*03W(,9*0)

&

Q

"

.

#远低于
(-,,Q

"

.

的判断标准#而女

性
Z0V̀

缺乏新生儿的
Z0V̀

活性检测结果为$

'9-)*1-W

',()*'0

&

Q

"

.

)

C*D

"

召回复查
Z0V̀

缺乏筛查阳性的患儿共
0)

例#

Z0V̀

活

性仍缺乏者
-3

例#另外
9

例女性患者
Z0V̀

活性均正常#但结

果都在正常值下限范围内)

D

"

讨
""

论

在中国华南*西南地区等高发地区#

Z0V̀

缺乏症发病率

+

,+3'

+

国际检验医学杂志
(,'(

年
1

月第
))

卷第
'0

期
"

/7AX.EF$<I

!

&G

J

G6A(,'(

!

Y;?*))

!

R;*'0



达到
-P

$

',P

#本次检测结果也显示本地区发病率高达到

',*11P

#

Z0V̀

缺乏症目前尚无根治方法#一旦发病#只能对

症治疗)因此#及早筛查*及早采取预防措施#控制诱因#减少

该病的发生是很有必要的)

Z0V̀

缺乏症呈
h

连锁不完全显性遗传#

Z0V̀

基因位于

h

染色体长臂
(

区
1

带$

h

[

(*1

&

'

)

(

)男性因只有一条
h

染色

体#因此群体中只存在正常及显著缺乏的半合子两类人群#一

般
Z0V̀

定性法即可检出)本次检测结果也显示#男性新生儿

Z0V̀

缺乏的患儿
Z0V̀

活性检测均值仅为
()0*0l3Q

"

.

#远

小于
(-,,Q

"

.

判断标准)而女性由于具有两条
h

染色体#

根据其
Z0V̀

突变基因数量的不同分为纯合子*杂合子及正常

人群)根据
.

L

;7

假说#

Z0V̀

女性杂合子实际上是含有
Z0V̀

缺乏红细胞和正常红细胞的嵌合体#两种细胞系的细胞嵌合数

量不同直接影响女性
Z0V̀

缺乏杂合子的酶活性水平#故其在

临床上具有不同的表现度'

9

(

)因此#一般定性法常常无法有效

检出女性杂合子或检出率不高)本研究采用
Z0V̀

活性定量

测定法#有报道此方法与
Z0V̀

"

0VZ̀

比值法有良好的符合

率#具有较高的敏感性和特异性'

-81

(

)本次检测结果也显示#女

性
Z0V̀

缺乏患儿
Z0V̀

活性范围为$

'9-)*1-W',()*'0

&

Q

"

.

#符合判断标准)但复查的结果也显示女性杂合子结果判

断上尚存在一定的差异#易受一些人为因素的影响'

38''

(

)

对于筛查确诊为
Z0V̀

缺乏的新生儿临床应密切观察#一

旦发病#应及时对症治疗#防止胆红素透过血脑屏障对新生儿

脑细胞产生毒性作用而导致核黄疸#造成新生儿智力低下及死

亡#确保新生儿的生命质量)在对新生儿高胆红素血症作病因

分析时也应考虑是否由
Z0V̀

缺乏所引起的)新生儿
Z0V̀

缺乏症患者均应发放
Z0V̀

防治宣传卡#指导患儿禁用或慎用

氧化性药物#叮嘱患儿避免接触诱因#以避免溶血性贫血的

发生)
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