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要"目的
#

探讨轻型
+

地中海贫血人群的血红蛋白
(-

"

aQ(-

#水平与缺铁水平的相关性$方法
#

将

研究对象分为健康人群组"

&h4/.

#%缺铁性贫血组"

&h*-5

#%轻型
+

地中海贫血组"

&h*/A

#和轻型
+

地中海贫

血合并缺铁性贫血组"

&h<.

#!分析各组的
aQ(-

水平和缺铁水平!并使用
3F,$C%D

相关性分析探讨两者的相

关性$结果
#

非地中海贫血组中的缺铁人群与不缺铁人群的
aQ(-

水平差异无统计学意义"

!h/:4-4

#&但血

清铁水平差异有统计学意义"

!

$
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#$地中海贫血组中缺铁人群与不缺铁人群的
aQ(-

水平差异也无统计

学意义"

!h/:A5.

#!但血清铁水平差异显著"

!

$

/://*

#$各研究组男女之间
aQ(-

水平差异不显著&轻型
+

地中海贫血合并缺铁性贫血组患者
aQ(-

水平和机体的血清铁水平之间并无显著相关性"
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#$结论
#

缺铁的严重程度可以影响
aQ(-

水平!轻型
+

地中海贫血合并缺铁性贫血患者的
aQ(-

水平和

血清铁之间并无显著相关性$
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作为一种珠蛋白合成障碍相关的溶血性疾病%地

中海贫血可以分为
)

和
+

地中海贫血两种类型%据报

道地中海贫血是我国南方发病率最高和影响范围最

大的一类遗传病&

*

'

%其在育龄人群的基因携带率为
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%其中
+

地中海贫血的基因携带率为

9:/.V
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(以往研究表明血红蛋白#

aQ

$参

与了贫血的变化和进展%对地中海贫血的诊断和预后

起着重要作用%而血红蛋白
(-

#

aQ(-

$水平的增高可

以在一定程度上反映轻型
+

地中海贫血的严重程

度&

.)5

'

(同时%铁元素也广泛参与了机体
aQ(-

的合

*
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成与转运%缺铁性贫血患者的
aQ(-

水平可以出现明

显降低%特别是在育龄人群中下降得非常明显&

A)<

'

(

以往研究报道%铁的缺乏会下调
aQ(-

合成%进而降

低缺铁性贫血患者的
aQ(-

水平&

+

'

%但在临床工作

中%伴随缺铁的地中海贫血患者的
aQ(-

水平可能表

现为正常%从而容易在地中海贫血筛查时出现漏诊%

所以进行必要的铁水平检测具有非常重要的临床意

义(值得注意的是%目前对于缺铁性贫血是否会降低

轻型
+

地中海贫血
aQ(-

水平这一临床问题%尚存在

较大争议&

*/

'

(为此%本研究旨在探讨轻型
+

地中海贫

血合并缺铁性贫血患者
aQ(-

水平的变化%以明确轻

型
+

地中海贫血人群
aQ(-

水平与缺铁水平的相

关性(

C

#

资料与方法

C:C

#

一般资料
#

选取
-/*5

年
*

月至
-/*A

年
<

月于

本院行地中海贫血筛查的患者为研究对象%收集和分

析其血液样本(所有研究对象均知情且同意参加本

研究(根据其血样
aQ

和血清铁蛋白水平%分为健康

人群组)缺铁性贫血组)单纯性轻型
+

地中海贫血组)

单纯性轻型
+

地中海贫血复合缺铁性贫血组
.

个组%

分组标准为!如果研究对象身体健康和不伴有先天性

畸形或疾病%经地中海贫血基因诊断确认无地中海贫

血基因携带%其
aQ

%

**/

H

"

2

%血清铁蛋白
%

*4

'

H

"

2

则纳入健康人群组+如果经地中海贫血基因诊断确诊

携带非地中海贫血基因%其
aQ

$

**/

H

"

2

%血清铁蛋

白
$

*4

'

H

"

2

则纳入缺铁性贫血组+如果地中海贫血

基因诊断明确诊断患者携带为
+

地中海贫血基因但

其血清铁蛋白
%

*4

'

H

"

2

+如果地中海贫血基因诊断

确诊为
+

地中海贫血基因携带%同时
aQ

$

**/
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"

2

)

血清铁蛋白
$

*4

'

H

"

2

%则纳入轻型
+

地中海贫血合

并缺铁性贫血组(此外%如果患者的血清铁低于
+

'

!%L

"

2

或铁蛋白低于
9/

'

H

"

2

%则认为患者存在缺铁

情况(同时%本研究排除了患有原发性血液系统疾病

或严重的慢性疾病的患者(最终%本研究共纳入
<-*

例研究对象%其中男
-/9

例%女
5*<

例%健康人群组

4/.

例%男
*/9

例%女
./*

例+缺铁性贫血组
*-5

例%男

.-

例%女
<.

例+单纯性轻型
+

地中海贫血组
*/A

例%

男
9A

例%女
A/

例+单纯性轻型
+

地中海贫血复合缺铁

性贫血组
<.

例%男
-*

例%女
59

例(

C:D

#

方法

C:D:C

#

标本采集
#

患者取半坐卧位%在
9/C

内先后

收集患者静脉血
.!2

于紫色真空采血管#

6c=()[

-

抗凝%购自
]c

公司$和黄色真空采血管#内含有分离

胶及促凝剂$中%混匀后送检查室进行
aQ

电泳)血清

铁的测定(

C:D:D

#

aQ(-

检测
#

将紫色真空采血管离心
*/!"D

后%分离血清%并用生理盐水进行红细胞洗涤
9

次%去

*/

'

2

剩余红细胞加入
*9/

'

2

溶血素%缓慢震荡混

匀%室温放置
4!"D

后即作为血红蛋白电泳上样标

本(本实验室使用的是全自动毛细管电泳仪#

0FQ",

%

法国$和配套的相关试剂进行
aQ(-

测定(每批样本

都同时使用
0FQ",

的配套质控品进行电泳%并且在进

行质控后%对所有的样本处理结果进行记录(

C:D:E

#

血清铁蛋白检测
#

红色真空采血管采集的血

样
9A\

孵育
/:4I

后离心
*/!"D

%使用高效能全自动

化学发光免疫分析仪#雅培%美国$和配套试剂盒进行

血清铁蛋白检测(每批样本都同时使用日立
A<//

配

套质控品进行血清铁蛋白检测%并且在进行质控后%

对所有的样本处理结果进行记录(

C:E

#

统计学处理
#

所有数据均导入和使用
0300

-*:/

统计软件进行分析%连续型变量以
3;G

表示%使

用
>

检验进行各组间比较%并使用
3F,$C%D

相关性分

析探讨血清铁下降水平和
aQ(-

的相关性%本研究以

!

$

/:/4

作为差异有统计学意义(

D

#

结
##

果

D:C

#

地中海贫血和非地中海贫血人群
aQ(-

和血清

铁水平比较
#

非地中海贫血患者中的缺铁人群的

aQ(-

水平低于不缺铁人群%但差异无统计学意义

#

!h/:4-4

$+但是在血清铁水平上存在显著差异

#

!

$

/://*

$+地中海贫血患者中%缺铁人群的
aQ(-

水平低于不缺铁人群%但差异无统计学意义#

!h

/:A5.

$+但是在血清铁水平上差异有统计学意义#

!

$

/://*

$(见表
*

(

D:D

#

各组
aQ(-

的性别差异情况
#

健康人群组)缺

铁性贫血组)单纯性轻型
+

地中海贫血组)单纯性轻

型
+

地中海贫血复合缺铁性贫血组男)女之间
aQ(-

水平差异无统计学意义#

!

%

/:/4

$%见表
-

(

表
*

##

地中海贫血和非地中海贫血人群
aQ(-

和缺铁水平比较$

3;G

%

缺铁
非地中海贫血

& aQ(-

#

V

$ 血清铁#

'

!%L

"

2

$

地中海贫血

& aQ(-

#

V

$ 血清铁#

'

!%L

"

2

$

是
*-5 -:95;/:-< 9:5+;*:/. <. .:/<;*:.- .:+9;*:/A

否
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D:E

#

aQ(-

与缺铁水平的相关性分析
#

本研究对各 组血清铁水平和
aQ(-

水平进行
3F,$C%D

相关性分
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析%结果表明%除了健康人群组)缺铁性贫血组#

=

值分

别为
/:-.-

)

/:*.<

%

!

$

/:/4

$外%单纯性轻型
+

地中海

贫血组)单纯性轻型
+

地中海贫血复合缺铁性贫血组

的
aQ(-

水平与缺铁水平均不存在相关性#

=

值分别

为
/:/49

)

*:<4

%

!

%

/:/4

$%表明健康和缺铁性贫血组

aQ(-

降低的程度与缺铁的严重程度存在相关性%但

是轻型
+

地中海贫血人群的
aQ(-

降低的程度与缺

铁的严重程度无相关性(

表
-

##

不同人群
aQ(-

的性别特征分析结果$

3;G

'

V

%

组别
男

& aQ(-

女

& aQ(-

L !

健康人群组
*/9 -:5.;/:9- ./* -:4<;/:.- *:4<. /:**4

缺铁性贫血组
.- -:9-;/:*+ <. -:9<;/:94 *:-.5 /:-*4

单纯性轻型
+

地中海贫血组
9A .:*<;/:+- A/ .:/+;*:/. /:..9 /:54+

单纯性轻型
+

地中海贫血复合缺铁性贫血组
-* .:*-;*:-. 59 .:-.;*:9< /:94. /:A-4

E

#

讨
##

论

##

地中海贫血是我国南方发病率最高和影响最大

的遗传病(据报道%在育龄人群中%地中海贫血基因

携带率在
*5V

"

-/V

&

**)*-

'

(如何有效管控地中海贫

血是我国出生缺陷防控工作的重点%对育龄人群进行

地中海贫血的筛查与基因检测%对于预防地中海贫血

患儿出生)减少相关出生缺陷和促进优生优育具有非

常重要的意义(其中%检测
aQ(-

的组成及水平的变

化对血红蛋白病的筛查和诊断具有非常重要的意义(

有研究指出%

aQ(-

水平轻度增高可以作为轻型
+

地

中海贫血的
*

个重要筛查参考指标&

*9

'

(目前常规认

为人体铁缺乏会影响机体
aQ(-

的合成%但是对于轻

型
+

地中海贫血人群的
aQ(-

与缺铁水平是否存在

相关性尚无定论%以往相关研究结果尚存在争

议&

*.)*5

'

%有待更多相关研究作进一步探讨(基于此%

本研究探讨了轻型
+

地中海贫血患者的
aQ(-

和缺

铁的相关性%结果表明%轻型
+

地中海贫血人群的

aQ(-

水平与缺铁并不存在相关性(

一般而言%机体铁缺乏的发展进程相对缓慢%往

往需要历经几个阶段后才会出现临床上的贫血症状(

其中%最早的铁缺乏阶段表现为机体储存铁的耗尽%

机体铁储量用尽但是又没有充足的铁供给来满足红

细胞的生长发育(后期机体可出现储存铁的减少和

血清铁浓度低于
*-

'

H

"

2

(第
-

阶段可出现机体供给

红细胞的铁不足%但是机体的
aQ

循环并没有出现显

著降低%而红细胞的锌原卟啉往往表现为升高(在第

9

阶段患者可以出现明显的缺铁性贫血%这时机体的

aQ

浓度)

>1Z

和红细胞的锌原卟啉水平均可以出现

不同程度变化%与机体供
aQ

合成的铁不足的严重性

存在密切关系&

*A

'

(值得注意的是%铁蛋白是一类急性

时相反应蛋白%很容易受到炎症)溶血等因素影响%因

而出现假阴性的可能性比较高%其升高值的临床参考

意义并不大%并不能有效准确地反映体内铁缺乏的情

况&

*<

'

(基于此%本研究并未单独根据铁蛋白的水平来

判断缺铁与否%而是联合考虑了血清铁和铁蛋白进行

判别%更具有临床意义(

以往研究报道%机体铁的缺乏会减少
aQ(-

的合

成%进而导致缺铁性贫血患者的
aQ(-

水平出现下

降&

*+

'

%而伴随缺铁的轻型
+

地中海贫血患者的
aQ(-

水平则可能表现为正常%这容易导致在地中海贫血的

筛查过程中出现漏诊或是误诊(也有学者报道轻型
+

地中海贫血合并铁缺乏时患者的
aQ(-

值仍可以维

持在较高水平%血清
aQ(-

水平可以作为轻型
+

地中

海贫血筛查的
*

个有效参考指标&

-/

'

(以往研究发现%

轻型
+

地中海贫血合并铁缺乏时
aQ(-

的水平和单

纯轻型的
+

地中海贫血携带者的
aQ(-

水平并无显

著差异&

-*

'

(也有研究指出轻型
+

地中海贫血合并铁

缺乏时机体的
aQ(-

的水平较单纯轻型
+

地中海贫

血患者的
aQ(-

水平显著更低%而轻型
+

地中海贫血

合并铁缺乏时患者的
aQ(-

水平仍较健康人群更

高&

--

'

(特别注意的是%以上研究的缺铁性贫血的诊断

标准存在较大差异%同时纳入研究的样本量较小(与

以往研究不同%本研究的样本量更大%诊断标准更加

明确%可能存在较大的参考价值(

F

#

结
##

论

##

本研究发现非地中海贫血人群的缺铁严重程度

对
aQ(-

具有显著影响%而轻型
+

地中海贫血患者中

缺铁组的
aQ(-

水平和机体的血清铁水平之间并没

有显著相关性(后期相关研究应当着重研究轻型
+

地中海贫血患者
aQ(-

水平和血清铁之间的相关性

和潜在原因%寻求稳定而特异性较高的指标来判定机

体的缺铁情况%为地中海贫血的遗传咨询提供重要参

考依据(
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