
综上所述#

<32

'

3a<

及
]O3

可作为感染性疾病诊断和

鉴别诊断的实验室检测指标#

!

项指标联合检测阳性率与对照

组有明显的差异#可鉴别感染性疾病的性质#

!

项指标均超过

正常范围#细菌性感染炎性反应的可能性极大#依据临床须立

即使用抗菌药物治疗#并积极采取措施#留取体征阳性部位有

价值的标本立刻送检#进行细菌培养及药敏实验&其次在使用

抗菌药物治疗过程中严密动态监测
!

项指标#以
<32

'

3a<

及

]O3

升高与降低#以及
!

项指标在血液中在某一水平持续时

间的长短来判断治疗是否有效#

!

项指标监测结果均由高到

低#说明抗感染治疗效果明显#有
$

项或
#

项指标持续不降或

升高者#说明抗感染治疗效果不佳#须重新诊断或评估*再次

依据
!

项指标联合检测阳性率来进一步确认是否为细菌性感

染疾病#

!

项检测指标同时阳性者#确认细菌性感染的可能性

在
BA@

以上#应支持上述立即使用抗菌药物治疗的提议#有
#

项阳性者#应暂缓细菌性感染诊断的可能性#需进一步明确病

因*因此联合监测
<32

'

3a<

及
]O3

不仅可辅助诊断细菌

性感染疾病#而且可以监测治疗此类疾病效果#能进一步提高

细菌性感染疾病诊断的特异度及灵敏度#因而临床意义较大#

值得推广应用和进一步探讨研究*
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!临床研究!

$#CC

例婴幼儿先天性耳聋基因检测结果分析

聂俊玮!李佩佩#

!谭满胜

"茂名市妇幼保健院遗传优生中心!广东茂名
A$A&&&

#

!!

摘
!

要"目的
!

探讨婴幼儿先天性耳聋基因的突变类型及分布特征!为先天性耳聋的遗传咨询及产前诊断提供参考依据$

方法
!

将
$&#C

年
#

月至
$&#'

年
A

月在该院出生的
$#CC

例新生儿作为研究对象!采用
<3a=a_O

法检测
%

个基因
#C

个位点$

结果
!

$#CC

例新生儿基因检测共发现
'B

例基因携带者!检出率为
!?CA@

!其中
cZO$

%

")3$C+%

%

cZO!

%

#$"/a4+

基因突变检出

例数分别为
!'

"

#?'#@

#%

$1

"

#?$B@

#%

1

"

&?!'@

#%

C

"

&?$1@

#例$结论
!

该地区以
cZO$

基因突变和
")3$C+%

基因突变类型为

主!基因检测可有效检出婴幼儿先天性耳聋!建议在条件许可的情况下将其作为产前先天性耳聋的辅助筛查手段$

关键词"先天性耳聋&

!

基因检测&

!

突变类型

!"#

!

#&?!BCB

"

D

?EFFG?#C'!=%#!&?$&#'?#A?&A!

文献标识码"

+

文章编号"

#C'!=%#!&

"

$&#'

#

#A=$#A&=&!

!!

中国人群中常见的先天性耳聋基因包括
cZO$

'

")3$C+%

'

cZO!

'线粒体基因
#$"/a4+

等#其中#

cZO$

突变会导致先天中

重度感音神经性耳聋&

")3$C+%

突变会导致大前庭水管综合

征#先天或后天中重度感音神经性耳聋&

cZO!

突变会导致后天

高频感音神经性耳聋&线粒体基因
#$"/a4+

是母系遗传#线粒

体基因突变会导致药物性耳聋#此类基因突变者应禁用耳毒性

药物(

#=%

)

*本中心对
$&#C

年
#

月至
$&#'

年
A

月在本院产科出

生的
$#CC

例新生儿进行先天性耳聋基因检测#以探讨基因检

测对婴幼儿先天性耳聋的筛查诊断结果及其应用价值#了解婴

幼儿先天性耳聋的致聋基因分布特征#以实现对先天性耳聋的

早发现'早诊断'早干预#为遗传咨询及产前诊断提供参考依据*

D

!

资料与方法

D?D

!

一般资料
!

$&#C

年
#

月至
$&#'

年
A

月在本院产科出生

的
$#CC

例新生儿#其中男
##CA

例#女
#&&#

例#年龄
#,

至
%

岁*在新生儿家属知情同意下采集新生儿血液标本
#

)

$7)

进行检查*

D?E

!

仪器与试剂
!

采用
<3a=a_O

法检测
%

个基因
#C

个位

点*全血
_4+

快速提取试剂盒'遗传性耳聋基因检测试剂盒

与恒温杂交仪均由亚能生物技术$深圳%有限公司提供#可以对

cZO$

$

!A,09c

'

#'C=#B#,09#C

'

$!A,093

'

$BB=!&&,09+2

%'

cZO!

$

A!13

%

2

'

A%'c

%

+

%'

")3$C+%

$

*Q"'=$+

%

c

'

$#C1+

%

c

'

##'%+

%

2

'

#$$Cc

%

+

'

#$$B3

%

2

'

*Q"#AXAc

%

+

'

#B'A

c

%

3

'

$&$'2

%

+

%'线粒体
#$"/a4+

$

#%B%3

%

2

'

#AAA+

%

c

%

%

个基因的
#C

个突变位点进行检测#

<3a

扩增仪采用美国

佰乐公司生产的
3\gBC

型*

D?F

!

方法

+

&A#$

+

国际检验医学杂志
$&#'

年
1

月第
!1

卷第
#A

期
!

*GIZ).MT0,

!

+L

>

LFI$&#'

!

Q69?!1

!

46?#A



D?F?D

!

_4+

的提取
!

首先用裂红液裂解红细胞#收集白细

胞#然后通过变性液使蛋白质变性释放
_4+

#在高盐低
H

P

的

条件下利用
_4+

吸附剂吸附
_4+

#洗涤杂质#最后用低盐高

H

P

的溶解液溶解
_4+

*

D?F?E

!

<3a

扩增
!

取出反应液管#低速离心数秒#在管盖上

做好标记#然后加入已提取的待测标本
_4+$

'

)

#低速离心

数秒#然后进行
<3a

扩增*

D?F?F

!

杂交与显色
!

取
#A7)

塑料离心管#放入标有标本编

号的膜条#加入杂交液
+

$

#&&7)$&Y""3

#

#&7)#&@"_"

加纯水定容至
#&&&7)

%

A

)

C7)

及与膜条上编号对应的

<3a

产物*将离心管放入沸水浴中加热
#&7EG

后放入恒温杂

交仪中
%%j

杂交
#?AJ

*同时取
A&7)

塑料离心管并加入杂

交液
O

$

$A7)$&Y""3

#

#&7)#&@"_"

加纯水定容至
#&&&

7)

%

%A7)

#放入杂交仪中预热到
%%j

*杂交
#?AJ

后#将膜

条移至装有预热的杂交液
O

的
A&7)

塑料管中#于
%%j

轻摇

洗涤
#A 7EG

*配制孵育液与显色液#杂交液
+i<V_W

$&&&i#

*弃液体#取膜条置于孵育液中室温轻摇浸泡
!&

7EG

#弃去孵育液#用杂交液
+

室温轻摇洗涤
$

次#每次
A7EG

*

用杂交液
3

$

#&&7)#T

枸橼酸钠加纯水定容至
#&&&7)

%室

温洗涤
$7EG

#同时配制显色液$

#B7)3

液加入
#7)2TO

和

$

'

)!&@ P

$

V

$

%*将膜条浸泡于显色液中避光显色
A

)

#&

7EG

#最后用纯水终止显色*

D?F?G

!

结果判读
!

弃显色液#根据膜条上的蓝色显色位点直

接判定结果*

D?F?K

!

质控
!

质量控制标准参照.中华人民共和国国家标准

cO

"

2$'&%!=$&#$

"

*"V

"

*(3#'&%!

!

$&#&

合格评定能力验证的

通用要求/严格执行*

E

!

结
!!

果

!!

$#CC

例新生儿进行先天性耳聋基因检测#共发现
'B

例耳

聋基因携带者#检出率为
!?CA@

#包括
cZO$

基因突变
!'

例#

")3$C+%

基因突变
$1

例#

cZO!

基因突变
1

例#

#$"/a4+

基

因突变
C

例#具体见表
#

*

表
#

!!

新生儿的耳聋基因突变情况分析'

-

#

@

$(

突变基因 突变检出率 所占构成比

cZO$ !'

$

#?'#

%

!'

$

%C?1!

%

")3$C+% $1

$

#?$B

%

$1

$

!A?%A

%

cZO! 1

$

&?!'

%

1

$

#&?#!

%

#$"/a4+ C

$

&?$1

%

C

$

'?AB

%

合计
'B

$

!?CA

%

'B

$

#&&?&&

%

F

!

讨
!!

论

!!

先天性耳聋是一种常见的出生缺陷#主要是由于母体妊娠

及分娩过程中异常因素或遗传因素导致的听力受损#主要为感

音神经性耳聋(

A='

)

*为减少先天性耳聋新生儿的出生#为实现

先天性耳聋的早期诊断和干预#临床上主张对产前胎儿或出生

后新生儿开展先天性耳聋筛查#先天性耳聋的筛查手段以听力

检查为主#利用纯音测听仪器#根据新生儿年龄阶段选择相应

的方法对其进行听力检查#可在一定程度上检出新生儿听力损

伤情况(

1=##

)

#但随着对新生儿听力筛查工作的逐渐深入#临床

发现#部分先天性耳聋具有迟发性的特点#在新生儿出生后早

期常常表现为听力正常#导致单纯的听力检查无法对其有效检

出#容易出现假阴性情况(

#$=#%

)

*

遗传因素导致的先天性耳聋在先天性耳聋中超过半数#随

着基因分子遗传学的逐渐深入研究#遗传因素对先天性耳聋的

影响逐渐受到临床医学工作者的重视#因此#在新生儿先天性

耳聋筛查中#逐渐采用基因检测手段进行筛查(

#A

)

*基因检测

是现阶段新生儿先天性耳聋筛查的有效拓展#主要是通过对常

见致聋基因的突变位点进行基因检测#对其突变情况进行分

析#从而进行诊断#可有效弥补单纯听力检查对早期先天性耳

聋的局限性#减少假阴性(

#C

)

*本次研究对
$#CC

例新生儿进行

基因检测#共发现
'B

例基因携带者#检出率为
!?CA@

#其中

cZO$

基因突变
!'

例$

#?'# @

%#

")3$C+%

基因突变
$1

例

$

#?$B@

%#

cZO!

基因突变
1

例$

&?!'@

%#

#$"/a4+

基因突变

C

例$

&?$1@

%*以上结果说明基因检测可有效检出婴幼儿先

天性耳聋#在条件许可的情况下#建议产前对孕产妇宫内胎儿

进行基因检测#本地区应着重对
cZO$

'

")3$C+%

'

cZO!

'

#$"

/a4+

等基因位点进行检测#通过分析其基因突变情况#可对

胎儿是否发生先天性耳聋进行判断*戴桂林等(

#'

)针对
$&&

例

先天性耳聋患儿进行耳聋基因检测#检测发现#共有
#A

例患儿

检出
cZO$

基因突变#

#&

例检出
")3$C+%

基因突变#

!

例检出

_4+#$"/a4+

基因突变#其检出率与本研究结果基本一致#

但该研究中未检出
cZO!

基因突变#这可能与两项研究样本量

大小有关*

综上所述#基因检测可有效检出婴幼儿先天性耳聋#建议

在条件许可的情况下将其作为产前先天性耳聋的辅助筛查手

段#以减少先天性耳聋新生儿的出生#提高人口出生质量*
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新生儿听力与基因筛查联合筛
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聋病的规模化防控(
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中国医学文摘
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耳鼻咽喉科学#
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#
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$

%

%!
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) 王洪月#陈亚秋#丁怡冰#等
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例新生儿听力和聋病

易感基因联合筛查结果分析(
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)
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中国妇幼保健#
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我国聋病基因的基础研究与临床应用(
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华耳鼻咽喉头颈外科杂志#

$&#!

#

%1

$

#$

%!

BCB=B'$?

(
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)曲春燕#孙喜斌#晁欣#等
?

新生儿听力筛查与耳聋基因筛

查联合应用的意义(
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)

?

中国听力语言康复科学杂志#

$&#%

#

#$

$

C

%!

%C$=%C%?

(

#$

)彭新
?

北京扬州两地区听力障碍残疾人群
cZO$

基因热

点突变分子流行病学调查(

_

)

?

扬州!扬州大学#

$&#!?

(

#!

)许军#叶小磊#陈淑飞#等
?

先天性非综合征性耳聋患者

#&&

例常见耳聋基因分析(
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)
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中国眼耳鼻喉科杂志#

$&#%

#

#%

$

!

%!

#1%=#1C?

(
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)封纪珍#李天洁#莫中福#等
?CB%A

例新生儿耳聋基因突

变方式调查(
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)

?

国际生殖健康"计划生育杂志#

$&#A

#
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$

%
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#BA=#BB?
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)李琦#贾蓓#刘思平#等
?

耳聋基因芯片技术在耳聋病因诊

断中的应用(

Z

)

?

中华耳科学杂志#

$&#$

#

#&

$

$

%!

$A$=$A%?

(

#'

)戴桂林#刘彦慧#高宇琳#等
?

东莞地区婴幼儿先天性耳聋

的基因检测结果探析(

Z

)

?

河北医学#

$&#C

#

$$

$

'

%!

#$#B=

#$$&?

$收稿日期!

$&#'=&$=$#

!

修回日期!

$&#'=&%=$A

%

!临床研究!

降钙素原及白细胞介素
=C

检测在社区获得性肺炎

诊断及预后判断中的价值

戚
!

勇

"武汉市第三医院光谷院区检验科!武汉
%!&&&&

#

!!

摘
!

要"目的
!

探究血清降钙素原"

<32

#%白细胞介素"

*)

#

=C

在社区获得性肺炎诊断与预后判断中的价值$方法
!

选择

$&#%

年
'

月至
$&#C

年
'

月于该院接受治疗的
C&

例社区获得性肺炎患者为观察组!并选择同期
C&

例健康体检者为对照组!检测

并对比观察组治疗前后与对照组的
<32

%

*)=C

水平!以及
<32

%

*)=C

的灵敏度%特异度$结果
!

观察组治疗前
<32

%

*)=C

%

3

反应

蛋白"

3a<

#%白细胞计数"

]O3

#均明显高于对照组!差异有统计学意义"

2

$

&?&A

#&观察组治疗第
#%

天
<32

%

*)=C

%

3a<

%

]O3

均

明显低于治疗前!差异有统计学意义"

2

$

&?&A

#$

<32

特异度最高!为
B1?!@

!灵敏度为
'C?'@

&

*)=C

灵敏度最高!为
BC?'@

!特

异度为
'#?'@

!

<32

%

*)=C

的灵敏度及特异度对比!差异有统计学意义"

2

$

&?&A

#$观察组自入院当日到治疗第
#%

天!

<32

水平

处于急速下降!

*)=C

水平在治疗第
A

天时明显高于入院当日!但随着继续治疗!

*)=C

水平呈下降趋势$结论
!

<32

%

*)=C

可作为社

区获得性肺炎的临床诊断指标!此外
<32

%

*)=C

水平还可反映出社区获得性肺炎的病情变化!具有一定的临床预后判断价值$

关键词"降钙素原&

!

炎性因子&

!

社区获得性肺炎&

!

预后

!"#

!

#&?!BCB

"

D

?EFFG?#C'!=%#!&?$&#'?#A?&A%

文献标识码"

+

文章编号"

#C'!=%#!&

"

$&#'

#

#A=$#A$=&$

!!

肺炎指的是在肺泡'肺间质及终末气道上出现的炎症#可

由病原微生物'药物'理化因素'过敏等情况引起(

#

)

*社区获得

性肺炎又称社区型肺炎#指在医院外感染的肺实质炎症#老年

人群易感#其发病率与病死率逐年上升#对人类身体健康产生

了严重威胁*临床早期诊断'治疗社区获得性肺炎#对改善患

者预后有重要价值(

$=!

)

*本研究选择
C&

例社区获得性肺炎患

者与
C&

例健康体检者为研究对象#旨在探讨降钙素原$

<32

%'

白细胞介素$

*)

%

=C

对社区获得性肺炎的诊断效果*现报道

如下*

D

!

资料与方法

D?D

!

一般资料
!

选择
$&#%

年
'

月至
$&#C

年
'

月于本院接受

治疗的
C&

例社区获得性肺炎患者为观察组#其中男
!!

例#女

$'

例#年龄
!%

)

'C

岁#平均$

AA?CS#A?1

%岁#全部患者均符合

相关社区获得性肺炎患者诊断标准#排除肺水肿'哮喘'支气管

扩张'肺部肿瘤患者*选择同期
C&

例健康体检者为对照组#其

中男
!%

例#女
$C

例#年龄为
!C

)

''

岁#平均$

AC?$S#C?#

%岁*

$

组研究对象在性别构成'年龄上比较#差异无统计学意义

$

2

%

&?&A

%#具有可比性*

D?E

!

治疗方法
!

给予观察组患者
#?A

>

头孢呋辛加入
#&&

7)

生理盐水#静脉滴注#每天
$

次#联合
$&7)

痰热清注射液

加入
A@

葡萄糖注射液#静脉滴注#每天
#

次*且给予止咳化

痰'抗感染对症治疗#连续治疗
$

周*在治疗前及治疗
$

周后

测定观察组患者
<32

'

*)=C

水平*

D?F

!

检测方法
!

观察组入院当日与对照组体检当日晨起抽取

A7)

空腹静脉血于无菌真空管内#于室温下静置
#A7EG

#

!&&&/

"

7EG

离心
A7EG

#分离完成后进行
<32

'

*)=C

检测*在

观察组治疗第
#

'

A

'

#&

'

#%

天时均采用以上方法抽取
A7)

静

脉血#进行离心与测定*经化学发光分析法检测血清
<32

及

*)=C

#

<32

正常参考值为
&

)

&?AG

>

"

7)

#

*)=C

正常参考值为

&

)

C?%

H>

"

7)

&经自动散射速率比浊法测定血清
3a<

#经五分

类自动分析仪测定血常规*所有操作均需严格按照操作步骤

进行*

D?G

!

统计学处理
!

采用
"<""#'?&

统计学软件进行数据处理

及统计分析#呈正态分布的计量资料以
HSA

表示#组间比较采

用独立样本
7

检验#组内不同时间检验结果比较采用配对样本

7

检验*计数资料以例数或百分率表示#组间比较采用
!

$ 检

验#

2

$

&?&A

为差异有统计学意义*

E

!

结
!!

果

E?D

!

$

组研究对象各项指标比较
!

观察组治疗前
<32

'

*)=C

'

3a<

'

]O3

均明显高于对照组#差异有统计学意义$

2

$

&?&A

%&

观察组治疗第
#%

天后
<32

'

*)=C

'

3a<

'白细胞计数$

]O3

%均

明显低于治疗前#差异有统计学意义$

2

$

&?&A

%*见表
#

*

E?E

!

<32

'

*)=C

的灵敏度及特异度比较
!

<32

特异度最高#

为
B1?!@

#灵敏度为
'C?'@

&

*)=C

灵敏度最高#为
BC?'@

#特

异度为
'#?'@

#

<32

'

*)=C

的灵敏度及特异度对比#差异有统

计学意义$

2

$

&?&A

%*见表
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