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了解中山地区人群中红细胞葡萄糖
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磷酸脱氢酶"

3<7"

#缺乏症的发病情况$方法
!

选取
&%)&

!

&%)-

年中

山地区进行
3<7"

活性检测的新生儿%育龄人群和有相应临床症状的疑似患者$采用紫外速率法检测上述人群红细胞中
3<7"

活性$结果
!

在受检者中共检出
3<7"

缺乏
)%-%

例!检出率为
$8-+_

"

)%-%

)

&-919

#&男性中的检出率为
18$&_

"

9)-

)

9$$+

#&

女性中的检出率为
&8X9_

"

9)+

)

)X)$X

#$结论
!

中山地区是
3<7"

缺乏症的高发地区!应注意在育龄人群和新生儿中进行该疾

病的筛查!以降低
3<7"

缺乏症的发病率及预防其引起的并发症$

关键词"葡萄糖
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遗传性葡萄糖
5<5

磷酸脱氢酶$

3<7"

%缺乏症是最常见的

一种
d

连锁不完全显性遗传性酶缺乏病#俗称蚕豆病#全世界

约
$

亿人罹患此病(

)

)

'我国是该病的高发区之一#发病呈.南

高北低/的分布特点#主要分布在长江以南各省#包括海南*广

东*广西*云南*贵州*四川等(

&

)

'

3<7"

缺乏症发病机制为

3<7"

基因突变#导致该酶活性降低#红细胞不能抵抗氧化损

伤而遭受破坏#引起溶血性贫血'其临床表现包括新生儿黄

疸*药物诱导性溶血*蚕豆病*某些感染或其他因素诱发的溶血

等#也可以是无症状(

-

)

'严重的新生儿黄疸可导致核黄疸后遗

症#造成终生智力低下'因此#预防
3<7"

缺乏症所致新生儿

黄疸尤为重要#而在育龄人群中早期筛查出
3<7"

缺乏者是

预防的关键之一'本次筛查采用紫外速率法检测了中山地区

新生儿*疑似患者和育龄人群的红细胞
3<7"

活性共
&-919

例#标本来自于本院和各镇*区的医院#具有广泛代表性#现报

道如下'

?

!

资料与方法

?8?

!

一般资料
!

选取
&%)&

年
)

月至
&%)-

年
)&

月来于本院

和中山市各镇*区医院就诊并进行
3<7"

活性检测的育龄夫

妇*新生儿*门诊疑似患者共
&-919

例#男
9$$+

例*女
)X)$X

例#年龄最小
%

天#最大
X%

岁'将上述人群按年龄分为以下
-

组#新生儿组!

$

)

岁#共
+9$-

例#男
$)$&

例*女
-$%)

例&少

儿组!

)

!$

)X

岁#共
9)X

例#男
&-&

例*女
&X<

例&成人组
)

)X

岁#共
)99-$

例#男
)%+-

例*女
)$$<)

例'

?8@

!

仪器与试剂
!

西门子公司
!"W,!&$%%

全自动生化分析

仪&北京利德曼生化股份有限公司生产的紫外速率法
3<7"

测

定试剂盒&原装配套质控品$试剂批号
-%)&1)2

%&广州阳普医

疗股份有限公司生产的肝素锂$

)b-

%抗凝管'

?8A

!

方法

?8A8?

!

检测系统性能验证试验
!

参考美国临床和实验室标准

化协会$

'2(,

%

07)95!&

文件(

$

)和试剂说明书#对西门子公司

!"W,!&$%%

全自动生化仪测定
3<7"

进行精密度和正确度

的验证#结果均符合要求#能满足临床检测需要'每天执行

3<7"

室内质控#检测质量得到保证'

?8A8@

!

标本采集与检测
!

采集研究对象清晨空腹静脉血
-

I2

#新生儿采集脐带血#肝素锂抗凝&在
-%%%J

"

I>@

条件下#

离心
9I>@

#去掉上清液#吸取下层红细胞
&%

#

2

加入
)I2

去

离子水中#充分混匀待红细胞完全溶解后上生化分析仪自动测

定#检测过程在
-%I>@

内完成'根据试剂说明书判定结果!正

常
3<7"

活性的参考范围为
3<7"

%

))%% *

"

2

&

3<7"

为

9%%

!

))%% *

"

2

的标本为可疑标本#需再次溶血复查&

3<7"

$

9%%*

"

2

为
3<7"

缺乏的阳性标本'

?8E

!

统计学处理
!

采用
(7(()<8%

统计软件进行统计分析&计

+

%$1&

+

国际检验医学杂志
&%)9

年
)%

月第
-<

卷第
&%

期
!

,@BV2HQ#GD

!

UKBAQGJ&%)9

!

WAL8-<

!

/A8&%

"

基金项目!中山市科技局计划项目$

&%)&&!%-$

%'

!

作者简介!李曼#女#副主任技师#主要从事临床生物化学检验工作'

!

#

!

通讯作

者#
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!
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'



量资料以均数表示#组间比较采用
5

检验&计数资料以百分率表

示#组间比较采用
-

& 检验&

!

$

%8%)

为差异有统计学意义'

@

!

结
!!

果

@8?

!

3<7"

活性缺乏症的检出率分析
!

&-919

例受检人群总

检出率为
$8-+_

$

)%-%

"

&-919

%'

9$$+

例男性受检者的检出

率为
18$&_

$

9)-

"

9$$+

%&

)X)$X

例女性受检者的检出率为

&8X9_

$

9)+

"

)X)$X

%&两者比较差异有统计学意义$

-

&

:$8--

#

!

$

%8%)

%'新生儿组检出率为
$8&%_

$

-)+

"

+9$-

%#少儿组的

检出率为
&181&_

$

)9$

"

9)X

%#成人组的检出率为
-8<%_

$

991

"

)99-$

%#组间比较差异有统计学意义$

-

&

:<89<

#

!

$

%8%)

%'

少儿组的检出率远远高于其他两组$

!

$

%8%)

%#这是因为该年

龄段的受检者为有相应临床症状并前来就诊者#成人组为婚检

或产前筛查的育龄人群#新生儿组为进行新生儿遗传病筛查的

人群'见表
)

'

表
)

!!

不同年龄组人群
3<7"

活性缺乏症检出率

分组
男

例数$

&

% 阳性$

&

% 检出率$

_

%

女

例数$

&

% 阳性$

&

% 检出率$

_

%

合计

例数$

&

% 阳性$

&

% 检出率$

_

%

新生儿组
$)$& &X$ <8X< -$%) -- %81+ +9$- -)+ $8&%

少儿组
&-& )-- 9+8-- &X< &) +8-$ 9)X )9$ &181&

成人组
)%+- 1< X819 )$$<) $<- -8&% )99-$ 991 -8<%

合计
9$$+ 9)- 18$& )X)$X 9)+ &8X9 &-919 )%-% $8-+

@8@

!

3<7"

缺乏症
3<7"

的活性分析
!

新生儿组中男性

3<7"

的平均活性为
&&18X*

"

2

#女性为
$1$8+*

"

2

&少儿组中

男性
3<7"

的平均活性为
&%&8-*

"

2

#女性为
$X)8&*

"

2

&成

人组中男性
3<7"

的平均活性为
&%+8-*

"

2

#女性为
<1$8X

*

"

2

'

-

组中男性
3<7"

缺乏者的
3<7"

活性均低于女性#差

异有统计学意义$

!

$

%8%)

%#平均活性为
&&%8%*

"

2

'本研究

共检出
3<7"

缺乏症患者
)%-%

例#女性患者
3<7"

平均活性

为
<+%89*

"

2

#男性为
&&%8%*

"

2

'

A

!

讨
!!

论

A8?

!

3<7"

缺乏与性别*年龄的关系
!

研究发现人类
3<7"

基因位于
d

染色体长臂
&

区
X

带
d

a

&)X

#基因全长
&%))$Q

N

#

由
)-

个外显子和
)&

个内含子组成#编码区长
)9$XQ

N

#编码

9)9

个氨基酸'

3<7"

缺乏症呈
d

连锁不完全显性遗传#男性

的细胞中只有一条
d

染色体#故分为正常及显著缺乏的半合

子两类人群&女性细胞中具有两条
d

染色体#根据其携带

3<7"

突变基因数量的不同分为纯合子*杂合子及正常人群&

杂合子的酶活性表现范围很宽#可以从显著缺乏到接近正常'

男性患者为
3<7"

缺乏症半合子#如果与正常女性结婚#所生

男孩全部正常#女孩全部为杂合子'女性杂合子与正常男性结

婚时#其所携带致病基因有
9%_

的机会传给男性后代#而女性

后代亦有
9%_

的机会成为杂合子'本研究中男性
3<7"

缺乏

检出率高于女性#

3<7"

活性更低#符合
d

连锁不完全显性遗

传的一般规律'本研究中
-

个年龄组的检出率具有明显差异#

可能是不同年龄受检人群的差异造成的'

A8@

!

中山地区
3<7"

缺乏率与基因频率
!

3<7"

缺乏症的发

病率有明显地域性和民族差异#在我国呈.南高北低/

(

9

)

'广东

省发病率仅次于广西#既往报道最高为
)%_

(

<

)

'余永雄等(

+

)

报道广西梧州新生儿
3<7"

缺乏症的发病率是
)%8XX_

#男性

的发病率为
)&8&)_

#女性的发病率为
18--_

&韦永琼等(

X

)报

道四川成都地区
3<7"

缺乏症总检出率为
<8)_

#男性检出率

X8$<_

#女性检出率
&8X$_

&何卫东等(

1

)报道福建石狮新生儿

发病率为
<8$-_

#男性的发病率为
X8$)_

#女性的发病率为

$8%+_

&叶嘉玲等(

)%

)报道广东省总发病率为
<89&_

#男性发病

率为
)%8X+_

#女性发病率为
98)-_

&文献(

+

)报道的发病率最

高'广东省内各地发病率报道不一!黄润明等(

))

)报道东莞地

区总发病率为
$8)-_

#男性发病率为
$89+_

#女性发病率为

-8+$_

&谭炳添等(

)&

)报道珠海斗门地区
3<7"

缺乏症发病率

98X<_

#男性发病率为
<8%X_

#女性发病率为
98+$_

&吴志丽

等(

)-

)报道深圳市龙岗区总发病率
$8)&_

#男性发病率为
$8

)X_

#女性发病率为
-8)+_

'中山市位于广东省南部#本研究

统计的总检出率为
$8-+_

#男性的检出率为
18$&_

#女性的检

出率为
&8X9_

'根据.哈迪
5

温伯格平衡定律/#

d

连锁位点的

基因频率与男性的基因频率一致#即中山地区人群
3<7"

缺乏

症的基因频率为
%8%1$&

#低于广东省水平#但高于邻近的东

莞*深圳等市#与姚英姿等(

)$

)报道的中山地区新生儿
3<7"

缺

乏症的发病率接近#可能与中山市常住人口多为本地人有关'

A8A

!

3<7"

缺乏的临床应用
!

当杂合子酶活性严重低下#在

某些诱因$服用药物或食入蚕豆%作用下发病#导致急性溶血性

贫血和高胆红素血症#造成新生儿弱智和死亡'所以育龄人群

必需在生育前进行夫妻双方的
3<7"

酶活性检查#对通过筛查

确诊为
3<7"

缺乏的患者均发放
3<7"

缺乏携带卡#卡内列出

禁用及慎用的药物#指导患者避免接触诱因及禁食蚕豆类食

物#并进行优生优育的科学指导&对新生儿尽早确诊
3<7"

缺

乏#在各阶段采取措施预防或减弱
3<7"

缺乏所致的急性溶

血*高胆红素血症*儿童智力低下'
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细胞增殖标志物之一#

.ALL

等(

+

)发现#宫颈癌女性宫颈组织中

c>5<+

存在过量表达现象'

2ACJG?

等(

))

)发现#宫颈癌癌前病变

',/

中
c>5<+

表达高于正常宫颈组织'本研究显示#早期宫颈

癌*

',/

组织中
c>5<+

表达阳性率高于宫颈炎组织#宫颈癌*

',/

'

宫颈组织中
c>5<+

检测阳性率及过表达率并无明显差

异#但进展期
',/

$

',/

&!'

%患者宫颈组织中
c>5<+

过表达

率明显高于
',/

$

患者'有文献报道#宫颈炎组织中
c>5<+

表

达全部阴性(

+

)

#但亦有文献报道宫颈炎组织中
c>5<+

可有阳性

表达#但表达率低(

))

)

'本研究中
c>5<+

在宫颈炎组织中检测

阳性率为
)%8%%_

#过表达率为
%8%%_

#与既往研究基本相符'

本研究检测结果提示#

c>5<+

过表达可用于进展期
',/

的筛查

与预测'

7)<

为抑癌基因的一种#

*>

=

BGJSHHL

等(

&

)研究发现#

7)<

可

在肿瘤组织中高表达#但在非肿瘤组织中表达率极低#甚至可

为阴性'本研究显示
7)<

在宫颈炎组织中表达均为阴性#而

在
',/

组织中表达明显增强#这提示通过检测
7)<

可以很好

地鉴别宫颈炎与
',/

#

7)<

检测可作为
',/

早期筛查的一种有

效手段'

7)<

随着
',/

级别的增高#其表达不断增强'

cAA

等(

-

)发现#

7)<

在
',/

与正常宫颈鳞状上皮之间表达的差异

非常明显#在不同级别
',/

组织中其表达亦存在明显分层现

象#

7)<

在低级别
',/

组织中主要分布于中下层#而在高级别

',/

组织中则分布于上层甚至全层'这表明#可以根据
7)<

检

测结果及分布情况对
',/

进行分级#并可以较为准确地预测

',/

病变的进展'

相关性分析结果显示#

47W

感染的阳性率与
7)<

*

c>5<+

的表达均呈正相关'这表明#检测
47W

感染的同时#联合检

测
7)<

*

c>5<+

等相关指标#可提高检测的特异性与灵敏度#进

而提高
',/

*早期宫颈癌等宫颈病变的诊断率'

综上所述#

7)<

*

c>5<+

在不同级别的
',/

中的表达存在很

大差异#不同分期
',/

中
47W

感染率亦存在较大差异#因此

临床上可以通过联合检测
47W

*

7)<

*

c>5<+

等指标对
',/

*早

期宫颈癌进行辅助诊断#并对
',/

进展进行预测'
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