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成都市新生儿葡萄糖６磷酸脱氢酶缺乏症筛查分析

韦永琼，郭健玉

（成都市妇女儿童中心医院检验科，四川成都６１００９１）

　　摘　要：目的　了解成都地区新生儿葡萄糖６磷酸脱氢酶（Ｇ６ＰＤ）缺乏症的发病分布情况。方法　采用ＮＡＤＰ＋氧化还原酶

法，对１１０８５例（男６４４０例，女４６４５例）就诊患儿进行红细胞中 Ｇ６ＰＤ活性的定量检测。结果　在１１０８５例受检者中，检出

Ｇ６ＰＤ缺乏者６７７例，总检出率６．１％。其中男婴５４５例，占男婴检查人数的８．４６％（５４５／６４４０）；女婴１３２例，占女婴检查人数的

２．８４％（１３２／４６４５）。结论　成都地区Ｇ６ＰＤ缺乏症检出率较高，应在新生儿期常规开展Ｇ６ＰＤ检测，及早诊断，采取有效防范措

施，预防由Ｇ６ＰＤ缺乏引起的新生儿高胆红素血症及核黄疸的发生。
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　　葡萄糖６磷酸脱氢酶（Ｇ６ＰＤ）缺乏症，俗称蚕豆病，是一

种红细胞酶的缺陷病，呈Ｘ性连锁不完全显性遗传，有明显地

区性差异，南高北低［１］，为华南及西南各部最常见的遗传病之

一。本病的临床表现为急性溶血性贫血和由此产生的高胆红

素血症，是新生儿病理性黄疸的主要原因。据中山医大的一项

统计表明，患Ｇ６ＰＤ缺乏症的新生儿中，约５０％的患儿会出现

新生儿黄疸，其中约１２％可发展为核黄疸
［２］，导致脑部损害，

引起智力低下。此外，溶血致红细胞破坏过多时，如不及时处

理，可引起肝、肾、或心功能衰竭，甚至死亡，严重危害新生儿的

健康。由于本病是Ｇ６ＰＤ基因突变造成的先天性代谢性疾病，

至今仍无法使用药物彻底根治，只能及早预防。为了解成都地

区Ｇ６ＰＤ缺乏症的检出率，制订综合性预防措施，降低病死率，

本实验用 ＮＡＤＰ＋ 氧化还原酶法对１１０８５例新生儿进行了

Ｇ６ＰＤ酶活性的定量检测，并对检测结果进行了回顾性分析，

现将结果报道如下。

１　资料与方法

１．１　一般资料　收集２０１２年６月至２０１３年６月期间，在本

院门诊或住院进行Ｇ６ＰＤ活性检测的１１０８５例新生儿。其中

男婴６４４０例，女婴５６４５例。

１．２　仪器与试剂　试剂用长春汇力生物技术有限公司提供的

Ｇ６ＰＤ测定试剂盒；仪器使用日本日立公司生产的７６００全自

动生化分析仪。

１．３　方法　当日采集２ｍＬ静脉血到肝素抗凝管中立即轻轻

颠倒混匀，避免出现凝血块和溶血。溶血液的制备：吸取抗凝

血液２０μＬ加４００μＬ蒸馏水，混合均匀室温放置１５ｍｉｎ后上

机测定。严格按照试剂盒操作说明书进行。

１．４　Ｇ６ＰＤ活性参考范围　根据试剂盒提供的参考范围及实

验室的检测水平，确定本实验室新生儿静脉血Ｇ６ＰＤ活性正常

参考值范围为４．９～１０．５Ｕ／ｇＨｂ，酶活性低于４．９Ｕ／ｇＨｂ的

诊断为Ｇ６ＰＤ缺陷。

１．５　统计学处理　采用ＳＰＳＳ１３．０统计软件进行分析，犘＜

０．０５表示差异有统计学意义。

２　结　　果

２．１　Ｇ６ＰＤ总体检测情况　１１０８５份标本中，检出 Ｇ６ＰＤ酶

活性平均值为９．７５Ｕ／ｇＨｂ；最小为０．２Ｕ／ｇＨｂ，最大为１７Ｕ／

ｇＨｂ；共筛出Ｇ６ＰＤ缺乏者６７７例，总检出率６．１０％，其中男婴

５４５例，女婴１３２例。

２．２　Ｇ６ＰＤ水平及 Ｇ６ＰＤ缺乏的性别分布　结果显示男婴

Ｇ６ＰＤ缺乏的检出率为８．４６％，Ｇ６ＰＤ均值为９．６６Ｕ／ｇＨｂ，女

婴Ｇ６ＰＤ缺乏的检出率为２．８４％，Ｇ６ＰＤ均值为９．８９Ｕ／ｇＨｂ，

两性别新生儿 Ｇ６ＰＤ缺乏的检出率比较差异有统计学意义

（犘＜０．０５）。

３　讨　　论

Ｇ６ＰＤ缺乏症地理分布极广，全球罹患人数超过２亿，且

随地域及民族的不同而异质性较大，高发地区报道多为

０．６６％～６．３％
［３５］，在中国呈“南多北少”的分布趋势［６７］。文

献显示海南、湛江、广西玉林新生儿Ｇ６ＰＤ筛查阳性率分别为

３．７３％、４．６％、５．８５％
［８］。成都位于四川省，亦属于 Ｇ６ＰＤ缺

乏症的高发区。本文统计的 Ｇ６ＰＤ缺乏总发生率为６．１０％，

与广西玉林相近。研究发现人类Ｇ６ＰＤ基因位于Ｘ染色体上

（Ｘｑ２８），呈现不完全显性遗传
［９］，男性表现型多显示酶活性的

显著缺乏，女性则以轻度缺陷（杂合子）多见，由于目前对杂合

·６６３３· 国际检验医学杂志２０１３年１２月第３４卷第２４期　ＩｎｔＪＬａｂＭｅｄ，Ｄｅｃｅｍｂｅｒ２０１３，Ｖｏｌ．３４，Ｎｏ．２４



子的检出率为７０％左右，造成男性中的发病率远高于女性。

本文结果显示男性发病者占男性检测者的８．４６％，女性发病

者占女性检测者的２．８４％，男女之比为３．０３∶１，充分证实了

Ｇ６ＰＤ缺乏症这种性连锁遗传病的特点，男性多于女性。

Ｇ６ＰＤ缺乏症患者在某些诱因如药物或食入蚕豆等情况

下发生急性溶血性贫血和高胆红素血症，新生儿期可导致胆红

素脑病而遗留智力落后，严重危害新生儿健康。除临床表现

外，本病主要依靠实验室诊断。由于本病是红细胞葡萄糖６

磷酸脱氢酶显著缺乏所致的一组异质性、遗传性疾病，男性只

有一条Ｘ染色体，主要表现为严重缺乏，临床能准确地检出，

但女性有两条Ｘ染色体，杂合子的酶活性表现形式可以从严

重缺乏、轻度缺乏到正常之间，故易导致这类患者的检测出现

漏检。目前关于Ｇ６ＰＤ缺乏症的筛查方法主要有分光光度计

比色法、酶活性定量分析，以及基于ＤＮＡ的聚合酶链反应分

子筛查，应用最广的是前两种方法。孟宪玲等［１０］研究发现显

示应用全自动生化分析仪进行酶活性定量分析具有简单、快

速、检出率高、较准确，可方便地重复检测的优点，因而认为是

Ｇ６ＰＤ缺乏症筛查较理想的方法。本实验在７６００全自动生化

分析仪上采用双速率法检测Ｇ６ＰＤ活性，简便、快捷而准确。

研究显示目前约有５０％的新生儿黄疸是由Ｇ６ＰＤ缺乏引

起，并且约有１２％可发展至核黄疸，但目前Ｇ６ＰＤ缺乏症尚无

根治方法，一旦发病，只能对症治疗，严重者还会留下永久性的

后遗症甚至死亡，给家庭带来沉重的经济负担和精神压力。因

此，在新生儿常规开展Ｇ６ＰＤ筛查，临床可及早采取防治措施，

对防止新生儿出现高胆红素血症或核黄疸有十分重要的意

义［２］。此外，从新生儿期开始筛查，为确诊患儿提供Ｇ６ＰＤ缺

乏携带卡，卡上列出Ｇ６ＰＤ患者健康处方，包括禁用及慎用的

药物、食物，应注意避免的感染性诱因等，在患儿成长过程中，

对指导患儿预防溶血性贫血的发生有重要意义。
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阳性数４６０例，阳性率１６．０８％，女性２６００例，阳性数４５１例，

阳性率１７．３５％。男女间 ＭＰＩｇＭ 阳性率差异无统计学意义

（χ
２＝１．５４２１，犘＝０．２１４３）。

２．３　ＭＰＩｇＭ 检出率与季节变换的关系　对２００９年年７月

至２０１２年７月按时间进行春夏秋冬分组，其中春季（３～５月）

共计１１７５例，阳性数１６４例，阳性率１３．９６％；夏季（６～８月）

共计１２６３例，阳性数１８７例，阳性率１４．８％；秋季（９～１１月）

共计１３７５例，阳性数２６１例，阳性率１８．９８％；冬季（１２、１、２

月）共计１６５２例，阳性数２９８例，阳性率１８．０４％；春、夏季的

检出率明显低于冬季（χ
２＝８．０６９７，犘＝０．００４５），春夏季的检

出率也较高，但差异不明显（χ
２＝０．３５５６，犘＝０．５５０９），说明

在本地区一年四季 ＭＰ均有发病，以秋冬季为多发。

３　讨　　论

ＭＰ是引起儿童和成人支气管炎和原发性非典型性肺炎

的一种重要病原体。ＭＰ感染可在所有年龄段发生，尤其常见

于儿童急性上下呼吸道感染疾病，并已成为因重症肺炎住院老

年患者的重要病因［４］。血清流行病学研究显示全球范围的

ＭＰ感染率较高，在美国每１０００人就有１人患支原体肺炎
［５］。

因为 ＭＰ无细胞壁，不易染色，对作用于细胞壁的药物无效，对

大环内酯类抗菌药物敏感，因此实验室的早期诊断对药物的选

择有重要的意义［６］。

本研究在病程５～１０ｄ内即采用凝集法检测患者血清中

ＭＰＩｇＭ，为早期诊断提供帮助，结果显示，５４６５例受检患者

ＭＰＩｇＭ总检出率１６．６５％。由不同年龄段阳性率统计数据可

以看出，２岁以下患儿阳性率较低，＞７～１２岁年龄段阳性率最

高（２６．２％）。分析原因，可能由于２岁以下患儿由于母乳喂

养，体内有一定的保护性抗体存在，同时由于看护周到，感染的

概率也较低。在男女性别比较中，男女组间差异无统计学意义

（犘＞０．０５），说明 ＭＰ的发病与性别无关。本研究显示 ＭＰ

ＩｇＭ检出率随季节变化的趋势也是秋冬较高，与春夏季差异明

显，这可能是因为克拉玛依市秋冬季气候干燥，适合 ＭＰ的生

存及传播，ＭＰ四季都有发病，因此对于呼吸道感染疾病的诊

治，ＭＰ抗体的检测应常年常规进行，特别是学龄期儿童的呼

吸道感染疾病的诊断尤为重要，做到及早诊断，及早治疗。
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