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１７８例孕妇β珠蛋白生成障碍性贫血基因突变类型分析
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　　摘　要：目的　研究贺州市孕妇β珠蛋白生成障碍性贫血（简称β地贫）基因突变类型的流行分布情况。方法　对１７８例来

该院做孕检、珠蛋白生成障碍性贫血初筛阳性的孕妇进行基因检测，抽取静脉血采用ＰＣＲ体外扩增结合ＤＮＡ芯片反向点杂交技

术，进行β地贫的临床诊断。结果　在１７８例地贫初筛阳性的孕妇中，检出β地贫３９人，检出率为２１．９１％；共检出均为杂合子的

７种突变基因，前３种依次为：ＣＤ４１４２（５３．８５％）、ＣＤ１７（１２．８２％）、ＩＶＳ２６５４（１０．２６％）。结论　贺州市是β地贫高发区，为防止

重型地贫患儿的出生，所有孕妇或婚检初筛阳性的人群必须进行β地贫基因诊断，并建立β地贫基因网络数据库。
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　　珠蛋白生成障碍性贫血（简称地贫血）是一种常染色体遗

传病［１］，β地贫是遗传性溶血性疾病，严重危害人们健康，死亡

率很高，给患者，家庭和社会带来巨大的经济负担，并严重影响

人口素质。中国南方是β地贫的高发区，文献报道广东地区β

地贫的发生率高达１１．２６％
［２］，而广西的地贫发生率为２０％。

国际上公认广西是中国发病率最高的地区之一，而贺州市在广

西东部，处于湖南、广东、广西珠三角地带，亦是β地贫高发的

地区。为探讨贺州市β地贫基因型的分布特征，本研究对来本

院孕检、地贫初筛阳性的孕妇进行β地贫基因突变类型统计分

析，现报道如下。

１　资料与方法

１．１　一般资料　２０１１年４月至２０１２年６月在贺州市（包括钟

山县、富川县、昭平县、八步区和平桂区）进行孕检、地贫初筛阳

性的孕妇，共１７８例。

１．２　仪器与试剂　博日ＬｉｎｅＧｅｎｅ９６２０荧光定量ＰＣＲ仪，

ＤＮＡ 抽提试剂盒、β地贫基因诊断试剂盒由深圳亚能生物技

术有限公司提供。

１．３　方法　用ＥＤＴＡ抗凝管抽取２ｍＬ静脉血，采用ＤＮＡ快

速提取试剂盒提取ＤＮＡ；再用β地贫基因诊断试剂盒，反向点

杂交芯片法检测中国人常见的１７种β地贫基因突变。具体步

骤严格按说明书进行操作。

１．４　统计学处理　采用ＳＰＳＳ１７．０统计软件包进行数据处

理。计数资料采用率（％）表示。

２　结　　果

对１７８例地贫初筛阳性的孕妇进行β地贫基因检测，检出

β地贫３９例，检出率为２１．９１％，共检出均为杂合子的７种突

变基因，依次为：ＣＤ４１４２（５３．８５％）、ＣＤ１７（１２．８２％）、ＩＶＳ２

６５４（１０．２６％）、－２８（１０．２６％）、βＥ（５．１３％）和 ＣＤ７１７２

（５．１３％）、－２９（２．５５％）。在这７种突变基因中均为杂合子，

未发现双重杂合子及纯合子，其临床表现均为轻型。

３　讨　　论

地贫是人类最常见的常染色体隐性单基因遗传病，目前全

世界约有１亿以上人口携带地贫基因
［３］，由于地贫具有高度的

遗传异质性和极大的区域和民族分布差异，在不同地区人群中

的发病率及基因背景差别很大。目前，β地贫是中国南方常见

的遗传性疾病［４］。β地贫临床上表现为慢性、溶血性贫血，重

症患者只能靠输血维持生命，但仍然难以存活至成年，目前尚

无有效的治疗方法。因此，对β地贫基因突变类型及具比例进

行研究，积累及获取β地贫遗传流行病学资料，可以防止重型

患儿的出生，提高人口素质，达到优生优育的目的。本研究对

１７８例地贫初筛阳性孕妇进行β地贫基因检测，阳性结果３９

例，检出率为２１．９１％，与［５］文献报道相似。在１７种β地贫

基因型分析中，共检 出 ７ 种 突 变 基 因，依 次 为：ＣＤ４１４２

（５３．８５％）、ＣＤ１７（１２．８２％）、ＩＶＳ２６５４（１０．２６％）、－２８

（１０．２６％）、βＥ（５．１３％）和ＣＤ７１７２（５．１３％）、－２９（２．５５％），

与文献［６８］报道相似。

综上所述，建议加强婚检、孕前、孕期中的地贫初筛，探索

建立有效的地贫基因诊断及产前诊断方法，开展群体地贫突变

基因筛查以及建立本地区地贫基因突变网络数据库，从而防止

重型患儿出生、提升人口素质。
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