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广西钦州地区高危β珠蛋白生成障碍贫血人群的基因谱分析


刘宁毅

（广西钦州市第二人民医院检验科，广西钦州５３５０００）

　　摘　要：目的　应用基因诊断技术探讨高危β珠蛋白生成障碍贫血（β地中海）贫血人群的常见基因谱的分布特征。方法　

用钦州地区９８０例高危β地中海贫血的人群样本检测β地中海贫血基因型，β地中海贫血（检测中国人８种常见和９种稀少的突

变位点）采用反向斑点杂交法。结果　检出β地中海贫血１６６例，占１６．９４％；其中杂合子１５５例，占β地中海贫血的９３．３７％，双

重杂合子１１例，占β地贫的６．６３％，无纯合子；共检出８种β地中海贫血基因突变类型，其最常见的是βＣＤ４１４２，其次是ＣＤ１７、

ＩＶＳ２６５４和２８；分别占β地中海人数的３８．５５％、２７．１１％、１１．４４％和９．０４％。结论　钦州地区是地贫高发区，应选择适当的检

测方法对育龄人群进行大面积的地贫产前筛查，这对优生优育、干预地贫儿出生有着重要作用。
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　　β珠蛋白生成障碍贫血，又称β地中海贫血（简称β地

贫），发生主要是由于基因的点突变，少数为基因缺失。基因缺

失和有些点突变可致β链的生成完全受抑制，称为β地贫；有

些点突变使β链的生成部分受抑制，则称为β＋。β地贫目前

已成为我国常见的遗传性血液病之一，在南方地区较常见，在

广西各地区都有较高的发生率，为２．７３％～１１．２４％
［１２］。重

症患儿β地贫严重时，只能依赖长期输血维持生命。大部分的

患儿因输血引起的并发症或严重贫血死于成年之前，严重影响

到家庭健康。目前无良好的根治办法，对人群进行地贫筛查，

对高危孕妇进行产前诊断，防止重症β地贫患儿的出生是目前

预防本病行之有效的方法［３４］。本文通过对钦州地区９８０例高

危β地贫的人群进行地贫β地贫基因检测，并对其结果进行分

析，希望为有效地控制重型地贫患儿的出生起到积极的指导作

用。

１　资料与方法

１．１　一般资料　钦州地区城区人口，２０１０年９月至２０１２年９

月，来本院就诊的９８０例高危β地贫的人群，包患者年龄１ｄ

至６４岁；用枸橼酸钠一次性抗凝真空管抽血２ｍＬ，摇匀。

１．２　仪器　日本Ｓｙｓｍｅｘ公司的ＸＴ１８００ｉ血细胞自动计数

仪，法国Ｓｅｂｉａ公司 ＨＹＤＲＡＳＹＳ全自动电泳分析仪。

１．３　方法

１．３．１　红细胞平均体积（ＭＣＶ）测定　用日本Ｓｙｓｍｅｘ公司的

ＸＴ１８００ｉ血细胞自动计数仪测定。正常参考值８２～９４ｆＬ，本

室取小于或等于８０ｆＬ为截断值。

１．３．２　血红蛋白电泳　血红蛋白电泳采用法国 Ｓｅｂｉａ公司

ＨＹＤＲＡＳＹＳ全自动电泳分析仪，分析仪各主要指标正常值范

围为 ＨｂＡ：９４．５％～９７．５％；ＨｂＡ２：２．５％～３．５％；ＨｂＦ：

０．５％～２．５％。本室的截断值详见下面结果判断。

１．３．３　基因芯片　基因检测：用枸橼酸钠一次性抗凝真空管

抽血２ｍＬ，β地贫用反向点杂交（ＲＤＢ）法检测，试剂由深圳益

生堂生物公司提供。

１．４　结果判断　β地贫筛查结果判断标准
［５６］：当 ＭＣＶ≤８０

ｆＬ，ＨｂＡ２≥４．０％；ＨｂＦ≥３．０％，需进一步做β地贫基因检

测，β地贫基因检测根据膜条上相应探针位置出现的蓝色斑点

进行判断。

１．５　统计学处理　采用ＳＰＳＳ１０．０统计软件对实验数据进行

分析。

２　结　　果

２．１　阳性检出率及各种基因突变类型的人数分布　在２０１０

年９月至２０１２年９月共检测９８０例高危β地贫的人群，共检

出１６６例β地贫，阳性率为１６．９４％。

２．２　β地贫的基因类型和构成比　在检出的β地贫１６６例

中，杂合子１５５例，双重杂合子１１例，检出８种β地贫基因突

变类型，见表１。

表１　　１６６例β地贫的基因类型和构成比

基因突变类型 例数（狀） 构成比（％）

杂合子β０地贫

　ＣＤ４１４２（ＴＣＴＴ） ６４ ３８．５５

　ＣＤ１７（Ａ→Ｔ） ４５ ２７．１１

　ＣＤ７１７２（＋Ａ） ４ ２．４１

　ＩＶＳ１１（Ｇ→Ｔ） ４ ２．４１

　ＣＤ４３（Ａ→Ｔ） １ ０．６０

杂合子β＋ 地贫

　ＩＶＳＩＩ６５４（Ｃ→Ｔ） １９ １１．４４

　２８（Ａ→Ｔ） １５ ９．０４

　βＥ（（Ｇ→Ａ） ３ １．８１

β０／β＋ 双重杂合子

　ＣＤ４１４２／ＣＤ２８ １ ０．６０

　ＣＤ４１４２／ＩＶＳ２６５４ １ ０．６０

　ＣＤ１７／ＣＤ２８ ３ １．８１

　ＣＤ４１４２／βＥＮ ２ １．２１

　ＣＤ１７／βＥＮ ２ １．２１

　ＩＶＳ１１／βＥＮ １ ０．６０

β０／β０双重杂合子

　ＣＤ４１４２／ＣＤ１７ １ ０．６０

合计 １６６ １００．００
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３　讨　　论

根据临床症状，国内将β地贫分为轻型、中间型和重型
［７］；

轻型患者可无临床症状或轻度贫血，极易漏诊，中间型就是介

于轻型和重型之间，而重度β地贫，一般在４～６月发病，并伴

随日渐严重的贫血，为维持生命，常采用输血联合去铁治疗，目

前能使重β地贫患者获得血液学长期缓解的方法是造血干细

胞移植［８］，否则，则需终生输血。但长期所花费的费用很大，且

患儿多在童年时期夭折，对家庭和社会造成很大的负担。根据

β地贫遗传规律：若夫妇只有一方是β地贫，他们的子女有

５０％机会是β地贫，若夫妇二人都是β地贫，每次怀孕他们的

孩子会有２５％的机会是“正常”，５０％的机会成为静止型地贫

基因携带者或轻型β地贫，而有２５％的机会患上中间型或重

型β地贫。重型患者基因型常为β０纯合子和β０／β＋双重杂合

子以及部分β＋纯合子。因β＋地贫只是β珠蛋白合成量减

少，理论上临床表现以β０纯合子最重，其次为β０和β＋双重杂

合子，β＋纯合子相对最轻
［９］。

本研究发现，本次钦州地区高危人群中β地贫检出率是

１６．９４％，共检出８种基因型，分别是β０：ＣＤ４１４２、ＣＤ１７、ＩＶＳ１

１、ＣＤ７１７２、ＣＤ４３；β＋：ＩＶＳ２６５４、２８、βＥ；最常见的β地贫基

因突变类型是：ＣＤ４１４２、ＣＤ１７、ＩＶＳ２６５４和２８；其分别占β

地中海人数的３８．５５％、２７．１１％、１１．４４％和９．０４％；另外检出

β地贫双重杂合子１１例 ：β０／β＋双重杂合子１０例、β０／β０双重

杂合子１例；研究显示，钦州地区是β地贫的高风险地区。另

外，β地贫双重杂合子如果因为同时存在２个β珠蛋白基因，

如果与β地贫杂合子个体婚配，很有可能生育重型β地贫
［１０］；

采用基因分析法进行产前诊断，可在妊娠早期对重型β地贫胎

儿作出诊断并及时中止妊娠，以避免重型β地贫患者出生，是

目前预防本病行之有效的方法。本研究结果有助于更深入地

了解钦州地区β地贫基因突变的类型，对钦州地区地中海贫血

的遗传咨询、携带者筛查、优化产前诊断、提高人口素质有一定

的参考价值。
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５０６例女性泌尿生殖道支原体感染现状及耐药性分析

梁艳芝，丁　皎，牛银玲

（金川集团公司职工医院检验科，甘肃金昌７３７１００）

　　摘　要：目的　探讨女性泌尿生殖道支原体感染的现状及对抗菌药物耐药性。方法　采集２０１１～２０１２年医院就诊妇科感染

性疾病患者宫颈分泌物，采用培养法进行支原体检测及鉴定，同时对阳性标本进行抗菌药物敏感程度测定。结果　５０６例患者中，

支原体阳性为１７３例，阳性率为３４．２％；解脲脲支原体（Ｕｕ）、人型支原体（Ｍｈ）、混合感染（Ｕｕ＋Ｍｈ）阳性率分别为为２１．５％、

９．３％、３．４％。感染主要以 Ｕｕ为主，其药敏结果显示交沙霉素、强力霉素、美满霉素抗菌活性最强，敏感率分别为８２．６％、

８０．７％、７３．４％ ；螺旋霉素、环丙沙星、壮观霉素、氧氟沙星、左氧氟沙星抗菌活性弱，敏感率分别为０．９％、３．７％、８．３％、１６．５％、

２０．２％。Ｍｈ、Ｕｕ＋Ｍｈ抗菌谱与Ｕｕ抗菌谱相似，混合感染耐药率明显高于 Ｕｕ或 Ｍｈ单纯感染。结论　Ｕｕ及 Ｍｈ是女性泌尿

生殖道感染最常见病原体，且感染率及对药物耐药率有上升趋势。

关键词：支原体；　感染率；　药物耐受性；　微生物敏感性试验
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　　支原体是一群缺乏细胞壁的真细菌，是能在无生命培养基

中生长繁殖的最小的原核细胞型微生物，介于细菌与病毒之

间，是高度多形性，且能通过滤菌器。人体泌尿生殖系统感染

的支原体在宫颈分泌物中主要以解脲脲支原体（Ｕｕ）和人型支

原体（Ｍｈ）为主，可引起急性尿道综合征、也可引起肾盂肾炎、

阴道炎和盆腔炎等，尤其孕龄妇女感染后可引起胎儿流产、早

产和死胎等疾病［１］。对此，将来医院就诊疑似泌尿生殖道感染

的女性患者进行宫颈分泌物Ｕｕ、Ｍｈ培养及药物检测，并进行

总结分析，为给临床医生明确诊断、选择用药、有效控制支原体

感染提供依据。现将总结如下。

１　资料与方法

１．１　一般资料　２０１１～２０１２年医院妇科门诊及住院泌尿生

殖道感染患者５０６例，年龄最大为４８岁，最小７岁，２０～３５岁

占８５．７％；患者均有不同程度生殖道炎症、流产史、不孕史。

１．２　标本采集　以专用无菌棉拭子插入女性宫颈１～２ｃｍ，

轻轻捻转１０～３０ｓ以获得尽量多的柱状上皮细胞，抽出试子
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