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珠蛋白生成障碍性贫血是珠蛋白基因表达降低或缺失造

成的一种常见的遗传溶血性疾病$根据受累基因的不同可分为

,

5

*

+

5

珠蛋白生成障碍性贫血$其中约
#$g

的
,

5

珠蛋白生成障

碍性贫血是由大片段缺失突变造成$约
#$g
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珠蛋白生成障

碍性贫血是由点突变造成$广西地区
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珠蛋白生成障碍性贫血

基因携带率为
97+8g
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)目前有
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种突变已确认可导致

+

5

珠蛋白生成障碍性贫血$其基因型分类有助于调整最佳治疗

方案$判断预后及遗传咨询$其中大多数中重型患儿出生后
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个月出现临床症状'

85+

(

)早期快速筛查对该病的预防控制

有重要意义)我国中重型
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珠蛋白生成障碍性贫血患儿的出

生预防主要是依靠对高风险夫妇的筛查及产前诊断$产前诊断

的方式主要采集绒毛#孕
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周%$羊水#孕
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周%$脐带

血#
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孕周%提取
340

后$常规
QRS

实验确诊$存在母血污

染及漏检风险'
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)近年来$胎儿脐带血血红蛋白#

%L

%分析作

为一种快速*灵敏的方法可作为珠蛋白生成障碍性贫血的辅助

筛查方法应用于临床$特别是基因诊断未普及地区及父母基因

型未知的胎儿'
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)采用毛细管电泳筛查脐带血
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联合基因

检测$辅助产前诊断
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珠蛋白生成障碍性贫血$但
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珠蛋白生

成障碍性贫血相关脐带血电泳组分的研究较少'
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)现探讨脐

带血电泳产前筛查在辅助诊断
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珠蛋白生成障碍性贫血的临

床价值$报道如下)
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收集
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父母双方均为珠蛋白生成障碍性贫血携带者$产前诊断且孕周

为
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周的胎儿脐带血
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例)
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方法
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脐静脉穿刺抽取
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脐带血$枸橼酸钠抗

凝)采用
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法检测联合反向点杂交对常见
9

种
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珠蛋

白生成障碍性贫血及
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种
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珠蛋白生成障碍性贫血进行基因

诊断$罕见珠蛋白生成障碍性贫血及异常
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进行
/A;
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全自动毛细管电泳仪#法

国
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%进行脐带血电泳组分分析)
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统计学处理
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采用
/Q//"87$

统计软件进行数据分析$

并对各组
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值统计分析)组间比较使用
/

检验$应用受试

者工作特征#
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%曲线分析
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珠蛋白生成障碍性贫血基因型分布结果
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脐带血
%L0

值在不同类别的多重比较结果
!

各组
%L

0

值统计结果显示$正常组*
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珠蛋白生成障碍性贫血携带者*

+
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珠蛋白生成障碍性贫血中重型各组均值分别为#

<7!+W

87$+

%

g

*#

87<+W67"̂

%

g

*#

$78#W$7̂8

%
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$多重比较差异有

统计学意义#

!

#

$7$$"

%)见图
"

)
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各组最佳
%L0

截断值结果比较
!

采用
S]R

曲线分析

+

5

珠蛋白生成障碍性贫血携带者*

+

5

珠蛋白生成障碍性贫血中

重型胎儿筛查的截断值及对应的特异性和敏感性$选出最佳指

标)

+

5

珠蛋白生成障碍性贫血携带者
S]R

曲线下面积#

0̀ R

%

为
$7̂#8

$最佳截断值为
!7"!g

$敏感性
8̂7#g

$特异性

6̂78g

&
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5

珠蛋白生成障碍性贫血中重型者
0̀ R

为
"7$$$

$最

佳截断值为
876g

$敏感性
"$$7$g

$特异性
##7+g

)

图
"
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脐带血
%L0

值在
+
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珠蛋白生成障碍性

贫血不同类别的多重比较结果

A

!

讨
!!

论

!!
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5

珠蛋白生成障碍性贫血重型患儿出生后
9

"

6+

个月发

病$而中间型患儿在
6

岁以后发病$我国
+

5

珠蛋白生成障碍性

贫血的诊断主要依靠成人
%L0

值及基因诊断$其产前诊断则

主要是运用
QRS

相关技术从胎儿绒毛*羊水细胞提取的
340

并联合父母基因型进行基因诊断'

"$5""

(

)目前绒毛取样是较早

的产前诊断方式$在孕
#

周左右就可得到基因诊断结果)

QRS

技术敏感性较高$微量
340

标本就可获得实验结果'

"6

(

)但是

由于产前标本取样的特殊性及实验条件等影响$存在胎儿基因

母血污染*等位基因脱扣等漏检*误检风险)因此胎儿脐带血

%L

分析联合基因诊断技术可提高产前诊断的敏感性和特

异性)

+

5

珠蛋白肽链在胎儿
8

个月时开始出现$与
,

5

珠蛋白肽链

构成
%L0

$是胎儿出生前的
%L

组分之一)随着
+

5

珠蛋白出

生前后开始表达并逐渐增强$

%L0

也逐渐取代
%LT

成为成

人最主要的
%L

'

+

(

)因此胎儿脐带血
%L

电泳
%L0

值可早期

辅助诊断
+

5

珠蛋白生成障碍性贫血)本研究
88<

例正常胎儿

脐带血
%L0

平均值为#

<7!+W87$+

%

g

$

+

5

珠蛋白生成障碍性

贫血携带者为#

87<+W67"̂

%

g

$中重型为#

$78#W$7̂8

%

g

$各

组两两之间比较$差异有统计学意义#

!

#

$7$$"

%$说明胎儿时

期
+

基因突变可导致
+

5

珠蛋白链合成降低$使
%L0

值较正常

胎儿明显减少)对异常
%L,

携带者$可在脐带血中检出异常

%L,

$但敏感性较低)

本研究采用
S]R

曲线分析并计算
0̀ R

$评价脐血
%L

电

泳对
+

5

珠蛋白生成障碍性贫血诊断的准确性$

0̀ R

越接近
"

说明诊断效果越好)再结合敏感性与特异性$对每个截断值进

行分析$从中选出最佳指标$即最大约登指数对应的
ED@>CC

值)脐血
%L

电泳对
+

5

珠蛋白生成障碍性贫血携带者诊断的

0̀ R

为
$7̂#8

$最佳截断值为
!7"!g

$敏感性
8̂7#g

$特异性

6̂78g

&其中中重型者
0̀ R

为
"7$$$

$最佳截断值为
876g

$敏

感度
"$$7$g

$特异性
##7+g

)本研究结果显示$南宁地区胎

儿脐带血筛查及基因分布情况$与成人
+

5

珠蛋白生成障碍性贫

血基因型分布相符'

6

(

)

综上所述$产前诊断是有效控制中重型珠蛋白生成障碍性

贫血患儿出生的重要手段)本研究结果表明$脐带血
%L

电泳
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分析可有效辅助诊断
+

5

珠蛋白生成障碍性贫血)脐带血
%L

电泳组分分析不仅可鉴定母血污染$利用
%L0

截断值也可有

效进行初步筛查$降低产前诊断的漏检率)对无条件开展基因

诊断的基层医院$可应用脐血
%L

电泳初步筛选可疑患者$并

做进一步检测)
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