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ＭＣＶ、ＭＣＨ检测在地中海贫血筛查中的应用研究
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　　摘　要：目的　探讨红细胞平均体积（ＭＣＶ）、平均红细胞血红蛋白浓度（ＭＣＨ）等指标在地中海贫血（简称：地贫）筛查中的

应用价值。方法　选择进行了 ＭＣＶ、ＭＣＨ血液学表型筛查的受试者共６０３例，所有受试者均进行地贫基因检测。以地贫基因

检测结果为参比标准，计算 ＭＣＶ和 ＭＣＨ单项或联合检测结果的灵敏度、特异性、准确性、阳性预测值及阴性预测值。结果　

ＭＣＶ、ＭＣＨ单项检测地贫的灵敏度及特异性分别为９１．２％和７６．１％，９１．２％和７０．７％。ＭＣＶ、ＭＣＨ平行联合及系列联合检测

地贫的灵敏度及特异性分别为９４．８％和６１．４％，８８．４％和７５．６％。结论　ＭＣＶ、ＭＣＨ单项指标检测地贫均具有较高的灵敏度。

ＭＣＶ、ＭＣＨ平行联合筛查能提高地贫检测的灵敏度，可广泛应用于地贫的筛查。
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　　地中海贫血（简称：地贫）是人类遗传性血红蛋白（Ｈｂ）病

的一种类型，该病是由于人类珠蛋白基因的先天性缺陷而导致

相应的珠蛋白链合成不足或完全缺如，形成 Ｈｂ的α链与非α

链比例失衡，从而使患者产生中度或严重的溶血性贫血［１］。基

因诊断是地贫确诊的金标准［２］，但直接进行基因诊断又存在方

法相对繁琐、耗时长、成本高和医疗资源浪费的情况。因此，建

立地贫筛查指标和筛查策略是十分必要的。地贫患者在临床

上常表现为小细胞、低色素性贫血。因此，临床上常应用红细

胞平均体积（ＭＣＶ）、平均红细胞血红蛋白水平（ＭＣＨ）作为地

贫表型筛查的主要指标［３］。本研究以地贫基因检测结果为参

比，评价 ＭＣＶ、ＭＣＨ单项或联合检测在地贫筛查中的应用价

值，以期为地贫血液学筛查提供简便可行的方案。

１　资料与方法

１．１　一般资料　选择２０１２年１月至２０１３年１１月在佛山市

南海区第二人民医院进行地贫筛查及基因诊断的受试者共

６０３例。其中，３５２例诊断为非地贫基因携带者（非地贫组）；

２５１例诊断为地贫基因携带者（地贫组），包括α地贫１５４例，β

地贫８０例，αβ复合地贫１７例。

１．２　方法

１．２．１　地贫基因检测　提取抗凝全血ＤＮＡ进行基因检测分

析。α、β地贫基因检测试剂盒由亚能生物技术（深圳）有限公

司提供，严格按说明书进行操作。

１．２．２　血细胞分析　采用深圳迈瑞ＢＣ６８００全自动血细胞计

数仪和相关配套试剂进行血细胞分析，记录 ＭＣＶ、ＭＣＨ

水平。

１．２．３　诊断、评价标准　以基因检测结果作为地贫诊断参比

标准。ＭＣＶ＜８２ｆＬ或 ＭＣＨ＜２７ｐｇ的患者列为地贫筛查阳

性［４］。联合检测评价包括平行联合检测评价和系列联合检测

评价。ＭＣＶ与 ＭＣＨ组合中，任何一种出现阳性结果，即判定

为平行联合检测阳性；两项指标均出现阳性结果判定为系列联

合检测阳性。采用灵敏度、特异性、准确性、阳性预测值、阴性

预测值进行评价。

２　结　　果

２．１　ＭＣＶ单项检测在两组患者中的结果　单独以 ＭＣＶ＜

８２ｆＬ为地贫筛查阳性指标，地贫组２５１例患者中筛查阳性例

数为２２９例，灵敏度为９１．２％（２２９／２５１）。其中，１５４例α地贫

患者中筛查阳性例数为１３４例，灵敏度为８７％（１３４／１５４）；８０

例β地贫患者中筛查阳性例数为７８例，灵敏度为９７．５％（７８／

８０）；１７例αβ复合地贫患者中筛查阳性例数为１７例，灵敏度为

１００％（１７／１７）。在３５２例非地贫组中，ＭＣＶ筛查阴性共２６８

例，特异性为７６．１％（２６８／３５２）。见表１。

２．２　ＭＣＨ单项检测在两组患者中的结果　单独以 ＭＣＨ＜
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２７ｐｇ为地贫筛查阳性指标，地贫组２５１例患者中筛查阳性例

数为２２９例，灵敏度为９１．２％（２２９／２５１）。其中，１５４例α地贫

患者中筛查阳性例数为１３４例，灵敏度为８７％（１３４／１５４）；８０

例β地贫患者中筛查阳性例数为７８例，灵敏度为９７．５％（７８／

８０）；１７例αβ复合地贫患者中筛查阳性例数为１７例，灵敏性为

１００％（１７／１７）。在３５２例非地贫组中，ＭＣＶ筛查阴性共２４９

例，特异性为７０．７％（２４９／３５２）。见表１。

表１　　ＭＣＶ或 ＭＣＨ单项检测结果（狀）

组别 狀
ＭＣＶ

阳性 阴性

ＭＣＨ

阳性 阴性

非地贫组 ３５２ ８４ ２６８ １０３ ２４９

地贫组

　α地贫 １５４ １３４ ２０ １３４ ２０

　β地贫 ８０ ７８ ２ ７８ ２

　αβ地贫 １７ １７ ０ １７ ０

合计 ２５１ ２２９ ２２ ２２９ ２２

２．３　ＭＣＶ 或 ＭＣＨ 单项检测地贫的评价指标　ＭＣＶ 或

ＭＣＨ单项检测地贫的灵敏度、特异性、准确性、阳性预测值、

阴性预测值分别为９１．２％和９１．２％，７６．１％和７０．７％，８２．４％

和７９．３％，７３．２％和７０．０％，９２．４％和９１．９％。

２．４　ＭＣＶ和 ＭＣＨ联合检测地贫结果　以 ＭＣＶ和 ＭＣＨ进

行平行联合检测，地贫组２５１例患者中筛查阳性例数为２３８

例，灵敏度为９４．８％（２３８／２５１）；非地贫组３５２例受试者中筛

查阴性例数为２１６例，特异性为６１．４％（１３６／３５２）。以 ＭＣＶ

和 ＭＣＨ进行系列联合检测，地贫组２５１例患者中筛查阳性例

数为２２２例，灵敏度为８８．４％（２２２／２５１）；非地贫组３５２例受试

者中筛查阴性例数为２６６例，特异性为７５．６％（２６６／３５２）。

２．５　ＭＣＶ 和 ＭＣＨ 联合检测地贫的评价指标　ＭＣＶ 和

ＭＣＨ平行联合及系列联合检测地贫的灵敏度、特异性、准确

性、阳性预测值、阴性预测值分别为９４．８％和８８．４％，６１．４％

和７５．６％，７５．３％和８０．９％，６３．６％和７２．１％，９４．３％和

９０．２％。

３　讨　　论

ＭＣＶ检测在地贫表型筛查中得到了广泛的应用，其筛查

阳性的界定参考值多为 ＭＣＶ＜８０ｆＬ或 ＭＣＶ＜８２ｆＬ
［４６］。为

了提高地贫筛查的灵敏度，本研究将 ＭＣＶ的筛查阳性界定值

定为小于８２ｆＬ。本研究在基因确诊的基础上，全面地评价了

ＭＣＶ、ＭＣＨ单项及联合检测对于地贫的诊断价值。本研究将

ＭＣＶ＜８２ｆＬ和 ＭＣＨ＜２７ｐｇ分别作为地贫表型筛查阳性界

定值时，其灵敏度均达到９１％以上，与蔡稔等
［７］，王晓忠等［８］

等报道的结果相似。本研究发现，虽然 ＭＣＶ、ＭＣＨ检测用于

地贫的筛查具有较高的灵敏度，但它们的特异性相对偏低，均

低于８０％。表明这两项指标用于地贫表型筛查时漏诊率相对

较低，而假阳性率相对较高。ＭＣＶ、ＭＣＨ 用于地贫表型筛查

时出现假阳性主要是由于小细胞、低色素性贫血在临床上较为

常见，致病原因也很多，如最常见的缺铁性贫血就有 ＭＣＶ和

ＭＣＨ水平的降低。因此，临床工作中可以通过血清铁蛋白的

检测初步排除缺铁性贫血。本研究显示，ＭＣＶ检测的特异性、

准确性、阳性预测值、阴性预测值均略高于 ＭＣＨ，提示 ＭＣＶ

检测的总体性能要优于 ＭＣＨ检测。

目前临床上评价单项 ＭＣＶ或 ＭＣＨ 指标对地贫筛查价

值的报道相对较多［９１２］，但对于 ＭＣＶ和 ＭＣＨ 两项指标联合

应用的报道相对较少。本研究评价了 ＭＣＶ、ＭＣＨ 两项指标

联合应用对于地贫筛查的价值，发现 ＭＣＶ、ＭＣＨ平行联合检

测的灵敏度高达９４．８％，相比单项 ＭＣＶ或 ＭＣＨ检测，灵敏

度均有所 提 高；ＭＣＶ、ＭＣＨ 平 行 联 合 检 测 的 特 异 性 为

６１．４％，相比单项 ＭＣＶ或 ＭＣＨ 检测，特异性均有所降低。

ＭＣＶ、ＭＣＨ 系列联合检测的灵敏度为８８．４％，相比单项

ＭＣＶ或 ＭＣＨ检测，灵敏度均有所下降；ＭＣＶ、ＭＣＨ 系列联

合检测的特异性为７５．６％，相对单项 ＭＣＶ或 ＭＣＨ检测，其

特异性均未见提升。因此，在地贫筛查中，建议采用 ＭＣＶ、

ＭＣＨ平行联合检测，可以取得更高的灵敏度，从而降低地贫

的漏诊。但 ＭＣＶ、ＭＣＨ 平行联合检测带来的特异性下降问

题，可以在后续检测中增加血红蛋白分析以及地贫基因诊断来

弥补。

此外，ＭＣＶ、ＭＣＨ血液学表型筛查虽然能筛查出大多数

地贫患者，但仍有一部分地贫基因携带者，特别是静止型地贫

不能通过血液学表型分析去发现，地贫基因携带者的确诊还有

赖于基于ＤＮＡ分析的基因分型，况且后者也是开展遗传咨询

和产前诊断的基础［３］。
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