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要"目的
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调查广东省佛山市育龄人群中生育严重珠蛋白生成障碍性贫血"简称地贫%儿的高风险夫妇检出率及严重地

贫导致的出生缺陷发生率&方法
!

采集佛山市
$/+%%

对待孕育龄夫妇的外周静脉血!以平均红细胞体积"

WQX

%小于
*(E-

为血

液学表型初筛阳性指标!对检出双方表型阳性的
)'*

对夫妇进行
+

和
'

8

珠蛋白基因型分析!根据夫妇双方基因检测结果进行统计

分析&结果
!

育龄人群中生育
PFN<=@i6

水肿胎'血红蛋白
P

病'重型
'

8

地贫患儿的高风险夫妇检出率分别为
(&)23

'

(&'/3

和

(&%(3

!合计为
$&()3

$上述
)

种严重地贫所致的出生缺陷发生率分别为
1&(

)万'

$$&*

)万和
+&(

)万!合计为
%+&*

)万&结论
!

本

研究阐明了佛山市育龄人群中严重地贫导致出生缺陷的危害程度!为该地区开展优生工作提供了极有价值的基础资料&

关键词"珠蛋白生成障碍性贫血$
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出生缺陷$
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发生率
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珠蛋白生成障碍性贫血$简称地贫&是我国南方最常见且

危害最严重的人类遗传病之一)

$

*

'根据临床表现#

PFN<=@i6

水肿胎(血红蛋白
P

病和重型
'

8

地贫都是严重的致死(致残性

疾病#目前尚无对严重地贫的特异性治疗方法)

%

*

'该病大多以

无明显症状的携带者形式广泛存在#当配偶同时携带有同型地

贫基因时#生育严重地贫儿的概率高达
$

"

'

#因此在人群中实

施遗传筛查预防计划#通过产前诊断淘汰受累胎儿是世界上公

认的首选对策)

)8'

*

'本研究以佛山市南海区人群为对象#旨在

初步掌握该地区育龄人群中生育严重地贫的高风险夫妇检出

率及严重地贫导致的出生缺陷发生率#为在该地区制订有效可

行的人群地贫干预计划奠定基础'

@
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资料与方法

@&@

!

一般资料
!

以整群抽样的方法于
%($(

年
)

月
$

日至

%($'

年
'

月
%1

日采集在佛山市南海区第五人民医院和佛山

市南海区人口和计划生育服务站参加孕前优生健康检查的待

孕育龄成人外周静脉血标本共
$/+%%

对$年龄
%(

!

'2

岁&#调

查对象均为佛山市户籍人口'

@&A

!

调查方法
!

以平均红细胞体积$

WQX

&为血液学表型初

筛指标$采用日本
Z

G

6;?O

公司
]'+((

型全自动血细胞分析仪

进行检测&'

WQX

&

*(E-

为地贫阳性表型指征#

WQX

'

*(E-

为地贫阴性表型指征'对双方表型阳性夫妇进行
$*

种中国人

常见及少见
'

8

地贫基因型分析和常见
)

种缺失型
+

8

地贫基因

分析)使用亚能生物技术$深圳&有限公司生产的
+

和
'

8

地贫基

因诊断试剂盒*'以配对分析的方法#根据遗传规律得出生育

严重地贫高风险夫妇的检出率和严重地贫导致出生缺陷的发

生率'

A

!

结
!!

果

A&@
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高风险夫妇的检出率
!

在
$/+%%

对双方同时参检的夫

妇中#检出双方表型阳性
)'*

对#检出率为
$&113

'在双方表

型阳性夫妇中#检出高风险夫妇
$)%

对#检出率为
)/&1)3

%根

据夫妇双方的基因分析结果#可推算出该市育龄人群中生育严

重地贫胎儿的高风险夫妇检出率#见表
$

'

A&A

!

严重地贫所致的出生缺陷发生率
!

根据夫妇双方基因检

测结果的配对分析和遗传规律#可推算出生育
PFN<=@i6

水肿

+

1/(%

+

国际检验医学杂志
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年
/

月第
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卷第
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期
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胎(血红蛋白
P

病(重型
'

8

地贫胎儿的高风险夫妇检出率及上

述
)

种严重地贫导致的出生缺陷发生率#见表
%

'

表
$
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佛山市育龄人群中生育严重地贫儿的高风险

!!!

夫妇检出率%

$

#

3

$&

夫妇双方基因结果
双方表型阳性夫妇

$

)'*

对&

总体情况

$

$/+%%

对&

双方不携带有同型地贫基因
%$2

$

2%&(/

&

$/)+(

$

11&($

&

双方同是
8ZY!

"

+2

$

$2&(1

&

+2

$

(&)%

&

一方是
8

+

)&/一方是
8ZY!

""

)1

$

$$&%$

&

+)

$

(&)(

&

一方是
8

+

'&%一方是
8ZY!
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+

$

$&''
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%%
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一方是
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+

)&/
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88ZY!

一方是
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地贫"""
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一方是
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一方是
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地贫"""
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合计
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"

!生育
PFN<=@i6

水肿胎的概率为
$

"

'

的高风险夫妇%

""

!生育

血红蛋白
P

病儿的概率为
$

"

'

的高风险夫妇%

"""

!生育重型
'

地贫

儿的概率为
$

"

'

的高风险夫妇'

表
%
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佛山市各临床类型严重地贫所致的出生

!!!

缺陷发生率#

$/+%%

对$

出生缺陷类型 高风险夫妇检出率$

3

& 发生率$

$

"万&

"

PFN<=@i6

水肿胎
(&)2 1&(

血红蛋白
P

病
(&'/ $$&*

重型
'

地贫
(&%( +&(

合计
$&() %+&*

!!

"

!发生率由每对高风险夫妇生育严重地贫儿的概率为
$

"

'

而推

算出的出生率'

B

!

讨
!!

论

本研究首次阐明了本地区育龄人群中生育严重地贫的高

风险夫妇检出率为
$&()3

#生育
PFN<=@i6

水肿胎(血红蛋白

P

病(重型
'

8

地贫
)

类严重地贫导致的出生缺陷发生率分别为

1&(

"万(

$$&*

"万(

+&(

"万#合计为
%+&*

"万#比四会市$

%)&$

"

万&

)

+

*和韶关市$

$/&(

"万&

)

2

*报道的高'南海区户籍人口
$$+&'

万人#人口出生率为
$(&%'q

#年出生人数约为
$$*((

例#如不

采取有效的群体干预措施#每年预期出生的
N<=@i6

水肿胎(血

红蛋白
P

病(重型
'

地贫患儿分别为
$$

(

$'

和
2

例#合计
)$

例#涉及的高风险家庭约为
$%'

个'由此可见#地贫在该地区

的危害较为严重'

在
)

类临床类型严重地贫导致的出生缺陷中#血红蛋白
P

病的发生率最高#该病是非致死性疾病#但大多数会严重影响

患者的生存质量和"或有较严重的临床后果$如需输血治

疗&

)

/

*

'由于静止型
+

8

地贫一般无临床症状#血液学表型不明

显#在初筛时难免漏检#因此在
PFP

病预防策略的制订要引

起高度重视#可推行在夫妻一方被确诊为标准型
+

8

地贫时#另

一方做
)

种
+

8

地贫缺失型基因检测的预防方案'

由于技术条件的限制#本研究没有对其他少见或罕见基因

型的
+

和
'

8

地贫进行检测#以及由于血液学筛查方法的局限

性#在初筛阴性的人群中也存在一定比例的地贫携带者#虽然

这部分地贫携带者的发生率很低#对本研究的完整性造成一定

的影响#但本研究获得的分子流行病学资料#足可阐明该地区

育龄人群中严重地贫导致出生缺陷的危害程度#对指导该地区

开展优生工作极具意义'在此基础上#深入开展以公共教育(

人群筛查和产前干预为主要内容的预防计划的实施为本研究

工作的延续'
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