
从
!"#

感染发展到宫颈癌需要经历数年时间#早期治疗宫

颈癌患者
-

年生存率高达
.'0

)

,

*

#因此监控
!"#

感染状况已成

为早期筛查'预防和诊治宫颈癌和癌前病变的有效手段之一(
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!临床研究!

湖南郴州地区
(

'

*

地中海贫血发生率调查及突变类型分析

李彩云!侯
!

帅!张昊晴!陈丹婧!颜海英!雷冬竹

"湖南省郴州市第一人民医院产前诊断中心!湖南郴州
1%/'''

%

!!

摘
!

要"目的
!

调查湖南郴州地区人群
(

'

*

地中海贫血"简称地贫%发生率和基因突变类型及其特征情况&方法
!

通过血常

规'血红蛋白电泳等方法对该地区
$$-$,

人进行地贫筛查!受检样品
!D8%

异常和$或红细胞平均体积"

R)#

%'平均血红蛋白含

量"

R)!

%偏低者进行基因检测!统计两种地贫的发生率及基因突变类型&结果
!

发现
(

地贫
-.1

例!基因携带率
-&$20

!主要

为
77

\S8

$

((

'

7

(

/&(

$

((

两种基因型#

*

地贫
--,

例!基因携带率
1&,10

!

*#\7**72-1

'

)O1$

$

1%

'

)O$(

为常见突变类型!占所有检出突变

位点的
,$&,.0

&结论
!

湖南郴州地区人群
(

'

*

地贫携带率较高!

*

地贫检出率与
(

地贫检出率相接近!地贫突变类型的构成情

况与其他地区存在明显差异&该研究结果对开展地贫遗传咨询'基因检测及胎儿产前诊断具有重要的参考价值&

关键词"地中海贫血#

!

流行病学调查#

!

基因频率

!"#

!

$'&/.2.

"

3

&4556&$2(/71$/'&%'$-&$%&'2$

文献标识码"

8

文章编号"

$2(/71$/'

"

%'$-

%

$%7$((.7'%

!!

地中海贫血$简称地贫&是由于珠蛋白生成障碍引起的遗

传性溶血性疾病#主要分布于我国南方#如广东'广西等#

(

和
*

地贫携带率分别为
,&/0

'

$-&%0

和
/&10

'

-&,0

(临床上主

要分为
(

地贫和
*

地贫#目前缺乏对重型地贫的有效治疗方

法(携带者筛查和产前基因诊断是预防重型地贫患儿出生'提

高人口素质的有效措施(郴州地区位于湖南最南面#紧邻地贫

高发区广东'广西#从地域上推断也是地贫的高发区之一(

%''(

年深圳市妇幼保健院首次报道湖南省地贫的携带率为

1&$/0

)

$

*

#但缺乏本省大规模调查的流行病学资料(了解本地

区
(

'

*

地贫的携带率及基因突变特征对预防本地区出生缺陷

具有重大意义(

B

!

资料与方法

B&B

!

一般资料
!

%'$/

年
1

月至
%'$1

年
$%

月期间郴州市第一

人民医院门诊或住院患者
$$-$,

例#均为湖南省郴州市城乡

户口#年龄
$

$

1-

岁#以育龄女性为主#采血前
/

个月均无

输血(

B&C

!

研究方法

B&C&B

!

地贫筛查
!

抽取外周静脉血
%

$

/<QSO98

抗凝#门

诊五分类全自动血常规分析仪进行血液学检测%另取外周血
/

<QSO98

抗凝#以血红蛋白自动分析仪进行血红蛋白定量分

析(血常规异常和"或血红蛋白电泳异常者进行相应的
(

和"

或
*

地贫基因分析(

B&C&C

!

基因型分析
!

外周血
%

$

/<QSO98

抗凝#

(

地贫采

用
V>

=

7")M

法检测
77

\S8

"

((

'

7

(

/&(

"

((

'

7

(

1&%

"

((

这
/

种常见缺失

型突变#采用
")M7

反向斑点杂交法$

MOY

&检测
/

种非缺失型

(

地贫及
$(

种
*

地贫突变类型(试剂采用亚能生物技术$深

圳&有限公司生产的地贫基因诊断试剂盒(

C

!

结
!!

果

C&B

!(

地贫检测
!

检出
(

地贫
-.1

例#阳性率为
-&$20

#其中

标准型$

77

\S8

"

((

&杂合子
1%.

例#占比例最高
(%&%%0

#静止型

中右缺失$

7

(

/&(

"

((

&

,$

例$

$/&210

&#

!D!

病占全部
(

地贫的

2&.$0

#本研究还检测到非缺失型
(

地贫
$-

例#以
!DT\

和

!D)\

为主#见表
$

(

C&C

!

*

地贫检测
!

检出
*

地贫
--,

例#阳性率为
1&,10

#共检

出
$/

种突变类型#其中
*#\7**72-1

'

)O1$

"

1%

'

)O$(

这
/

种类

型占
,$&,.0

#见表
%

(

表
$

!!(

地贫基因类型及频率

临床分型 基因型
#

基因型频率$

0

&

静止型
7

(

/&(

"

((

,$ $/&21

7

(

1&%

"

((

%, 1&($

(

T\R

(

"

((

2 $&'$

(

)\R

(

"

((

( $&$,

(

j\R

(

"

((

$ '&$(

标准型
77

\S8

"

((

1%. (%&%%

7

(

/&(

"

7

(

/&(

$ $&2,

中间型
7

(

/&(

"

77\S8 /$ -&%%

7

(

1&%

"

77\S8

. $&-%

77

\S8

"

(

j\R

(

$ '&$(

合计
-.1 $''&''

+

.(($

+

国际检验医学杂志
%'$-

年
2

月第
/2

卷第
$%

期
!

*6APQ>DR@C

!

PE6@%'$-

!

#:H&/2

!

+:&$%



表
%

!!

*

地贫基因类型及频率

基因突变类型
#

构成比例$

0

&

*#\7**72-1 %$% /(&..

)O1$71% $(/ /$&''

)O7$( (% $%&.'

7%, 1/ (&($

)O($7(% %( 1&,1

)O$17$- ( $&%-

7%. 2 $&',

)O%(7%, - '&.'

)O1/ - '&.'

*

S - '&.'

*#\7*7$ $ '&$,

)8" $ '&$,

*6AR $ '&$,

D

!

讨
!!

论

湖南郴州紧邻地贫高发区广东'广西#从地域上推断地贫

携带率高的可能(而湖南省对地贫的研究滞后周边省份#目前

研究报道少#且没有大规模分子流行病学调查数据(本研究以

郴州地区的广大人群作为研究对象#是首次湖南郴州地区地贫

发病率的研究报道#弥补了我国地贫资料在此方面的空白(

本研究显示湖南郴州地区
(

'

*

地贫基因携带率分别为

-&$20

'

1&,10

#二 者 综 合 湖 南 郴 州 地 区 地 贫 总 携 带 率

$'&''0

#与广东接近#已是地贫重灾区(本研究显示湖南郴州

地区
(

地贫携带率检出率略高于
*

地贫#对湖南郴州地区人群

制定和开展地贫出生缺陷预防工作提供了有价值的科学依据(

与相邻两广等地
(

地贫构成情况对比)

%

*

#本地区标准型
(

地贫同样属于最常见的基因突变类型#不同的是右缺失比例较

高#而左缺失比例极低#这与吴维青等)

$

*的报道相符合(研究

者检测到非缺失型
(

地贫
$-

例#以
!DT\

和
!D)\

为主#与

阎志杰等)

/

*的报道有区别(本研究共发现
$/

种
*

地贫突变类

型(与南方大部分地区相同#湖南郴州地区
*

地贫也以
*#\7

**72-1

'

)O1$

"

1%

'

)O$(

这
/

种突变为主#占
,$&,.0

#而其他

$'

种突变总计
$,&$$0

(常见的
/

种突变中#

*#\7**72-1

发生

频率高于
)O1$

"

1%

#这种情况与江西'湖北相似)

17-

*

#而与广东'

广西相反(这些表明本地区地贫构成有明显的地域特点(

同型地贫携带者婚配#可能孕育中间型或重型地贫患儿(

重型
(

地贫表现为死胎或新生儿死亡#中间型
(

地贫可能贫血

严重#甚至需输血治疗#而重型
*

地贫患儿需输血维持生命#输

血引起的严重并发症常导致其在成年前夭折(通过对高危人

群进行产前基因诊断#可避免重型地贫患儿出生(对育龄夫妇

进行地贫筛查和基因诊断#有利于及早采取干预措施#减少家

庭和社会负担(本研究结果提供了湖南郴州人群地贫发生情

况及突变类型分析资料#对开展本地区地贫遗传咨询'产前筛

查及胎儿产前诊断具有重要的参考价值(
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专科医院危急值报告分析

张燕龙!周小坚!乔
!

琳

"广东三九脑科医院检验科!广东广州
-$'-$-

%

!!

摘
!

要"目的
!

对
%'$1

年上半年
/.11

例危急值报告进行分析!查找危急值报告制度中存在的问题和危急值报告的现况!为

危急值报告制度的持续改进提供依据&方法
!

对
%'$1

年
$

$

2

月该院检验科)危急值报告记录本*上记录的
/.11

例危急值进行

分类统计&结果
!

危急值科室分布(重症监护室"

*)̀

%"

1%&'.0

%'神经外科五病区"

$'&(/0

%'神经内科二病区"

,&(-0

%'神经外

科七病区"

,&'20

%'神经内科一病区"

-&/-0

%#危急值报告组别分布(临检组"

/$&/10

%!生化组"

2%&2-0

%!免疫组"

$&/10

%'微生

物组"

1&2(0

%&临检组和生化组所占比例为
./&..0

#血钠'血氯'血糖'白细胞计数'血钾'脑脊液白细胞计数!这
(

个项目危急

值数量占全院的比例为
2%&%,0

&结论
!

通过危急值报告数据分析!为改进和加强危急值报告工作提供依据&

关键词"危急值#

!

报告分析#

!

危急值报告制度

!"#

!

$'&/.2.

"

3

&4556&$2(/71$/'&%'$-&$%&'2%

文献标识码"

8

文章编号"

$2(/71$/'

"

%'$-

%

$%7$(,'7'%

!!

危急值最早在
$.(%

年由美国
QE6CD@?

J

教授提出#是指患

者检测的项目出现极不正常的检验结果#而该结果表明患者可

能处于有生命危险的紧急状态(如果得到及时'有效的干预措

施或治疗#就可能挽救患者生命#否则将失去最佳抢救机会)

$

*

(

中国医院协会发布的.

%''.

年度患者安全目标/及卫生部.三

级综合医院评审标准/$

%'$$

年版&中明确要求建立危急值报

告制度)

%

*

(本院检验科从
%'$'

年
$

月开始实行.危急值报告

制度/#为持续改进本院检验科危急值制度#研究者对
%'$1

年

$

$

2

月检验科报告的
/.11

例次危急值报告进行分析#现报道

如下(

B

!

资料与方法

B&B

!

一般资料
!

%'$1

年
$

$

2

月本院检验科在.危急值报告

+

',($

+

国际检验医学杂志
%'$-

年
2

月第
/2

卷第
$%

期
!
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!
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