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比值在珠蛋白生成障碍性贫血和缺铁性

贫血辅助诊断中的应用价值#
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$与低色素红细胞百分比"
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1

$的比值对常见
2

种珠蛋白生成障碍性贫血

"地贫$和缺铁性贫血"

IX9

$的诊断价值%方法
!

选择
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例
IX9

患者&

+4

例轻型
*

地贫患者&

+4

例轻型
#

地贫患者&

+4

例静止型

*

地贫患者&

'+(

例健康体检者作为研究对象!将其分为
)

组'健康组&

IX9

组&轻型
*

地贫组&轻型
#

地贫组&静止型
*

地贫组&轻

型地贫组"为轻型
*

地贫组和轻型
#

地贫组的合并组$%分别检测各组
3P%0>1

和
3[

LD

1

并计算出两者比值!对结果进行分析比

较%结果
!

轻型地贫组与
IX9

组之间!轻型地贫组&

IX9

组分别与健康组之间!
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比较差异均有统计学意义"

B

$

(/('

$%静止型
*

地贫组与健康组之间!轻型
*

地贫组与轻型
#

地贫组之间!

3P%0>1

(

3[

LD

1

比较差异均无统计学意义"
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(/(-

$%以
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作为
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鉴别诊断轻型地贫和
IX9

的判别值!则其诊断轻型地贫的敏感度&特异度&准确度分别为

5'/)*3

&

5'/,53

&

5'/*+3

!诊断
IX9

的敏感度&特异度&准确度分别为
5'/543

&

5'/+-3

&

5'/',3

%结论
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对

轻型
*

地贫&轻型
#

地贫&

IX9

有较好的鉴别诊断和辅助筛查价值!对静止型
*

地贫的临床价值不大%

关键词"地中海贫血#
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珠蛋白生成障碍性贫血%地贫'是我国南方最常见且危害

最严重的人类遗传病之一)

'

*

#轻型
*

地贫和轻型
#

地贫患者

多无明显临床症状"静止型
*

地贫患者除无临床症状外"血液

学表型指标也多为正常)

+

*

"上述
2

种常见地贫在婚前(孕前筛

查时难以发现"在不知情的情况下婚育是导致严重地贫患儿出

生的重要原因#缺铁性贫血%

IX9

'是指体内贮存的铁不能满

足正常红细胞生成的需要而发生的贫血"也是最常见的一种贫

血#地贫和
IX9

都属于小细胞低色素性贫血"但
+

种疾病的

病因(治疗和预后完全不同"故
+

种疾病的鉴别诊断对临床诊

断和治疗具有重要意义#目前"主要筛查地贫基因携带者的方

法为血红蛋白电泳和检测红细胞平均体积%

PEQ

'等#

PEQ

对鉴别诊断地贫和
IX9

的灵敏度为
*)3

"特异度为
-(3

"

*(3

"不能与
IX9

鉴别)

2

*

#小红细胞百分比%

3P%0>1

'与低色

素红细胞百分比%

3[

LD

1

'为新一代血细胞分析仪
h!"-(((

的

全新参数"它们在鉴别诊断各种小细胞性贫血中有重要意义#

本文旨在探讨
3P%0>1

$

3[

LD

1

比值变化特征对常见
2

种地贫

和
IX9

的鉴别效果#

?

!

资料与方法

?/?

!

一般资料
!

收集
+('2

年
'

月至
+('-

年
'+

月本院和南

海区人民医院经过临床和实验室明确诊断的
IX9

患者
45

例(

轻型
*

地贫患者
+4

例(轻型
#

地贫患者
+4

例(静止型
*

地贫

患者
+4

例"以及健康体检者
'+(

例作为研究对象"年龄
')

"

-(

岁#根据研究需要"将对象分为
)

组!

IX9

组"筛选标准为

血红蛋白%

[A

'(

PEQ

(血清铁蛋白低于正常"有明确的缺铁病

-

,'5'

-

国际检验医学杂志
+(')

年
*

月第
2*

卷第
'4

期
!

I8?KV$AP=<

!

K;&

L

+(')

!

Q1&/2*

!

Y1/'4

#

基金项目!广东省佛山市卫生局医学科研课题项目%

+('42++
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作者简介!张海英"女"临床医学检验主管技师"主要从事临床检验(优生优育检验(遗传性疾病检验研究#



因和临床表现&轻型
#

地贫组"筛选标准为经基因诊断为
#

c基

因型的
#

地贫&轻型
*

地贫组"筛选标准为经基因诊断

为%

bb

H!9

$

**

'基因型的
*

地贫&静止型
*

地贫组"筛选标准为

经基因诊断为%

b

*

2/*

$

**

'或%

b

*

4/+

$

**

'基因型的
*

地贫&轻型

地贫组"为轻型
*

地贫组和轻型
#

地贫组合并&健康组"为同时

期来本院进行健康体检"全血细胞计数指标正常"肝肾功能检

查正常的成年人#

?/@

!

仪器与试剂
!

日本
H

L

7#=_h!"-(((

全自动血液分析

仪"使用其配套原装进口试剂和质控物#采用广州阳普公司生

产
!X:9"W

+

真空抗凝管采血样#测试前血细胞分析仪已经

校正"质控验证符合要求#

?/A

!

方法

?/A/?

!

地贫基因分析
!

使用亚能生物技术%深圳'有限公司生

产的
*

和
#

地贫基因诊断试剂盒"按试剂说明书进行测定#

?/A/@

!

血清铁蛋白测定
!

使用日立
*)((

全自动生化分析仪

及其配套试剂测定#

?/A/A

!

血细胞分析
!

标本检测从被检测者的静脉抽取血液

+/(#V

于
!X:9"W

+

真空抗凝管中"摇匀"用
h!"-(((

全自动

血液分析仪进行测定"所有标本均在
+

"

4@

内测定完毕#

?/A/B

!

诊断鉴别评价指标
!

参照文献)

4

*"以
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$
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"

D

1

为
(/5

作为轻型地贫和
IX!

鉴别诊断的判别值"

3P%"

0>1

$

3[

LD

1

&

(/5

判定为轻型地贫%包括轻型
*

地贫和轻型
#

地贫'"

3P%0>1

$

3[

LD

1

$

(/5

判定为
IX9

#确定
3P%0>1

$

3

[

LD

1

临界值后"计算其敏感度(特异度(准确度#

?/B

!

统计学处理
!

采用
Ĥ HH'+/(

统计包进行分析"组间均

数比较采用
>

检验"以
B

$

(/(-

为差异有统计学意义#

@

!

结
!!

果

@/?

!

各组
3P%0>1

(

3[

LD

1

及
3P%0>1

$

3[

LD

1

检测结果
!

轻型
*

地贫组与轻型
#

地贫组之间"以及静止型
*

地贫组与健

康组之间的
3P%0>1

$

3[

LD

1

差异无统计学意义%

B

'

(/(-

'#

轻型地贫组与
IX9

组之间"以及轻型地贫组(

IX9

组分别与健

康组之间
3P%0>1

$

3[

LD

1

差异均有统计学意义%

B

$

(/('

'#

见表
'

#

表
'

!!

各组
3P%0>1

(

3[

LD

1

及
3P%0>1

'

3[

LD

1

检测结果

组别
' 3P%0>1

%

3

'

3[

LD

1

%

3

'

3P%0>1

$

3[

LD

1 5-32*

健康组
'+( (/5'T(/-+ (/2+T(/+- 2/'*T'/22 (/-'

"

-/,2

IX9

组
45 '4/'(T)/5( +-/+(T''/* (/)*T(/+)

()

(/'-

"

'/'5

轻型
#

地贫组
+4 24/+(T'2/'( '4/2(T-/,( +/-*T(/** '/(2

"

4/''

轻型
*

地贫组
+4 22/5(T'+/, '4/'(T)/'( +/)'T(/*- '/''

"

4/''

静止型
*

地贫组
+4 '/(+T(/-- (/2-T(/+* 2/+(T'/2' (/-,

"

-/,+

轻型地贫组
4, 24/'(T'2/(( '4/+(T-/5(

+/-5T(/*,

(

'/(2

"

4/'-

!!

注!与健康组比较"

(

B

$

(/('

&与轻型地贫组比较"

)

B

$

(/('

#

@/@

!

3P%0>1

$
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LD

1

对轻型地贫和
IX9

鉴别诊断效果的评

价
!

以
3P%0>1

$

3[

LD

1

为
(/5

作为判别值"确诊的
4,

例轻型

地贫中"被判定为阳性者
44

例"被判定为阴性者
4

例&确诊的

45

例
IX9

中"被判定为阳性者
4-

例"被判定为阴性者
4

例#

诊断轻型地贫和
IX9

的敏感度(特异度(准确度见表
+

#

表
+

!!

3P%0>1

'

3[

LD

1

对轻型地贫和
IX9

的

!!!

鉴别诊断效果分析$

3

%

项目 敏感度 特异度 准确度

轻型地贫
5'/)* 5'/,5 5'/*+

IX9 5'/,4 5'/+- 5'/',

A

!

讨
!!

论

!!

地贫是由于某一种或几种珠蛋白肽链合成障碍"导致珠蛋

白肽链合成失平衡而导致的溶血性贫血)

-

*

#根据临床表现的

严重程度分为不同的临床类型"在一般群体中最常见的是轻型

*

地贫(轻型
#

地贫和静止型
*

地贫
2

种类型"

2

种类型地贫患

者均表现为症状轻微或无症状"在婚前和孕前筛查这
2

种类型

的地贫基因携带者是地贫防控工作的重点#以往报道多对

3P%0>1

$

3[

LD

1

在
#

地贫的诊断价值进行研究)

)

*

"本研究则

较为全面地对这
2

种常见地贫的
3P%0>1

$

3[

LD

1

进行对比分

析"发现轻型
*

地贫与轻型
#

地贫间的
3P%0>1

$

3[

LD

1

无显

著差异"静止型
*

地贫与健康组之间
3P%0>1

$

3[

LD

1

也无显

著差异"但轻型
*

地贫和轻型
#

地贫与静止型
*

地贫和健康比

较差异有统计学意义%

B

$

(/('

'#地贫基因携带者红细胞相

关指标改变的程度与珠蛋白链合成障碍呈正相关"轻型地贫明

显低于静止型地贫)

*

*

#本研究结果表明"

3P%0>1

$

3[

LD

1

对

辅助诊断轻型
*

地贫和轻型
#

地贫有较大临床价值"而对辅助

诊断静止型
*

地贫无意义#

IX9

的红细胞因
[A

分子合成障碍导致产生
[A

浓度低"

即产生低色素细胞比例较多#而轻型地贫为一种遗传疾病"对

每一个幼红细胞的
[A

合成和发育都会产生影响"因此会造成

红细胞体积普遍偏小"即产生小细胞比例较多#因此"尽管

IX9

和轻型地贫都是小细胞性贫血"但低色素细胞比例和小细

胞比例在
+

种疾病中表现为相反的趋势)

,

*

"本研究得出的结果

也验证了这种趋势#以
3P%0>1

$

3[

LD

1

比值
(/5

作为
+

种小

细胞低色素贫血的鉴别诊断的判别值"得到的鉴别轻型地贫和

IX9

的准确度分别为
5'/*+3

和
5'/',3

"与李先平等)

)

*报道

的
5'/423

结果相近#而且以
3P%0>1

$

3[

LD

1

为
(/5

作为鉴

别诊断的判别值"也得到了诊断轻型地贫和
IX9

的很好的敏

感度(特异度"结果高于陆小婵等)

5

*报道的红细胞分布宽度

%

*(3

'和红细胞脆性%

**3

'对地贫的诊断灵敏度"与
PEQ

对

地贫的诊断灵敏度和特异度结果相近)

'("''

*

#因此"本研究认

为
3P%0>1

$

3[

LD

1

对鉴别轻型地贫和
IX9

具有较大的辅助

诊断价值#

本研 究 中"健 康 人 群
3 P%0>1

$

3 [

LD

1

的
5-32*

为

(/-'

"

-/,2

"实验数据显示该区间涵盖了部分
IX9

患者的区

间和全部轻型地贫的区间"提示只观察
3P%0>1

$

3[

LD

1

单指

标难以作出临床判断"

3P%0>1

$

3[

LD

1

必须结合
PEQ

才能

具有临床诊断价值#根据本研究结果"提出
PEQ

和
3P%"

0>1

$

3[

LD

1

结合可作为婚前(孕前地贫筛查%下转第
'5++
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以当受细菌性感染时阳性率较低"敏感度较差#本研究结果显

示"

EX)4

指数诊断新生儿细菌感染的敏感度(特异度(阳性预

测值和阴性预测值分别为
5'/*3

(

5+/-3

(

52/(3

和
5'/+3

"

均明显高于
EF̂

"差异有统计学意义%

B

$

(/('

'#说明
EX)4

指数对诊断新生儿细菌感染"判断病情(评价预后具有很高的

临床价值#

EF̂

是临床常用的诊断细菌感染的指标"但其敏

感度(特异度(阳性预测值和阴性预测值均较低"本研究中分别

为
*2/)3

(

*4/)3

(

*-/*3

和
*+/-3

"其诊断价值均低于

EX)4

)

'(

*

#另外"

EX)4

的表达与性别和年龄无关"仅在细胞激

活时表达"并且检测快速%

$

'@

'"样本需要量少#

=̂$>718

相

关分析显示"

*+

例细菌感染患新生儿
EX)4

指数与
EF̂

水平

呈直线正相关%

<](/*,'

"

B

$

(/('

'"提示在急性炎性反应早

期两者可能由相似的机制触发)

''

*

"其具体机制尚有待进一步

的确定"作为炎症指标用于感染性疾病的诊断有临床价值#

综上所述"

EX)4

指数和
EF̂

的测定对诊断新生儿细菌

感染性疾病均有一定的帮助"联合检测
EX)4

指数和
EF̂

对

新生儿细菌感染的早期诊断(疗效评估和避免滥用抗菌药物等

有较好的指导意义"在鉴别细菌性感染和病毒性感染时可作参

考#通过比较认为"

EX)4

指数具有较高的阳性率(敏感度(特

异度(阳性预测值和阴性预测值"是一项高敏感(高特异的诊断

感染性疾病的早期标志物"在新生儿感染性疾病中具有较高价

值"动态监测其水平"对治疗效果的评价具有较高的临床实用

价值"值得推广#
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的一个有效联合指标#若筛查对象
PEQ
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,(CV

且
3P%"

0>1
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LD

1

&

(/5

"则考虑轻型地贫的可能性大"需做进一步

地贫基因确诊&若
PEQ

$

,(CV

且
3P%0>1

$

3[

LD

1

$

(/5

"则

考虑
IX9

的可能性大"若其配偶方
PEQ

正常"则无需进一步

做地贫基因确诊#这种筛查策略可在有效防控地贫风险的同

时"减少不必要的基因检测费用"有效降低防控成本#

综上所述"

3P%0>1

$

3[

LD

1

对于婚前(孕前(产前筛查地

贫携带者和
IX9

有着较高的敏感度(特异度和准确度"

3P%"

0>1

$

3[

LD

1

能起到辅助鉴别诊断轻型地贫和
IX9

的作用"具

有较大的临床诊断价值#但由于研究条件有限"本次研究中没

有涉及少见和罕见基因型地贫(慢性失血性贫血(

IX9

合并地

贫等其他类型小细胞低色素贫血"这些将会在以后进一步

研究#
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