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查价值"研究表明
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&X/

,

检测的影响因素较多"本研究结合自身检测方法&毛

细管电泳法(和临床诊断需求!建立适合本实验室
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测定值按组分层计算灵敏度%特异度%阴性

似然比和阳性似然比!共
!%

组连续分组的数据!见表
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我国.地中海贫血预防控制操作指南/及世界地

贫联合会推荐!地贫的常规实验室检测包括地贫筛查

和地贫基因诊断!前者包括红细胞参数和血红蛋白分

析!后者的主要观察指标之一是
&X/
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的相对水

平#
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&X/
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增高可初步推断为
'

地贫!

&X/
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降低

为
&

地贫!但是受很多因素的限制导致
&X/

,

对
&

地

贫筛查的灵敏度和特异度较
'

地贫低"首先!

&X/

,

的相对水平受许多疾病因素的影响!如缺铁性贫血也

可导致
&X/

,

降低+其次!静止型
&

地贫的血液学表

型通常表现为正常+第三!不同的检测方法和仪器会

影响灵敏性!如琼脂糖电泳对
&X/

,

的检测灵敏性不

如毛细管电泳+第四!

&

珠蛋白基因缺失引起
&

肽链合

成减少!

'

肽链相对增多!导致
(

肽链合成相应降低!

使
&X/

,

降低+反之
'

珠蛋白基因缺失引起
'

肽链合

成减少!
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肽链合成代偿性增多!过剩的
&

肽链与
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肽

链结合!导致
&X/

,

增高!这表明
'

地贫引起的
&X/

,

增多为直接反应!而
&

地贫引起的
&X/

,

降低可以是

通过调控
(

肽链合成降低的间接反应!所以
&

地贫引

起的
&X/

,

降低不如
'

地贫的
&X/

,

增高明显!因此

建立适合本实验室
&X/

,

的参考区间对地贫筛查具

有重要意义"

本研究分析健康对照%静止型%轻型和中间
&

地

贫以及具体各基因型与
&X/

,

的关系!结果同已报道

的研究资料基本相符#

")0

!

!*

$

+其次采用
9V1

曲线分析

&X/

,

在
&

地贫筛查中的临界值"由于地贫基因异质

性较大!不同的基因缺失或突变类型对表型可产生不

同程度的影响!导致不同类型的
&

地贫患者表型各

异!静止型可表现为正常!而轻型和中间型的变异程

度较大"因此各实验室有必要根据表型不同来分析

各类型
&

地贫的
&X/

,

临界值!结合临床诊断需求和

方法学来建立适合本实验室地贫筛查的最佳临界值"

中间型
&

地贫受
&X&

带的影响!

&X/

,

显著降低!

&X/

,

指标结合
&X&

带对中间型
&

地贫筛查的准确

性较好"本研究
&X/

,

筛查中间型
&

地贫的
/:1

&

%530+

(也表明
&X/

,

对中间型
&

地贫的诊断价值较

高"轻型
&

地贫携带者
&X/

,

部分表现为正常!部分

降低!在本研究中
&X/

,

为&

,5*b%5,

(

4

!

&X/

,

筛查

轻型
&

地贫
/:1

为
%5#"%

!诊断价值中等"静止型携

带者
&X/

,

通常表现为正常!在本研究中
&X/

,

为

&

,5"b%5$

(

4

!

&X/

,

筛查静止
&

地贫
/:1

为

%5"$!

!诊断价值较低"本实验室
&X/

,

的检测方法

为毛细管电泳法!目前采用参考区间为
,5+4

!

$5+4

"本研究表明诊断静止型%轻型和中间型
&

地

贫
&X/

,

最佳截断值分别为
,50+4

%

,5"+4

和

,5*+4

!其 灵 敏 度 分 别 为
+$50%4

%

#%53%4

和

3!50%4

!特异度分别为
"*50%4

%

0050%4

和
3*50%4

!

说明目前以
,5+4

为界值可能漏筛大量静止型和轻型

&

地贫!而
YY=?/

缺失型
&

地贫占轻型
&

地贫的

3#5"4

&

*!#

'

*,*

(!其漏诊会导致重型
&

地贫患儿出

生!而静止型
&

地贫的漏诊可导致中间型地贫患儿出

生"骆明勇等#

0

$采用毛细管电泳法检测
&X/

,

!通过

*

##0,

*
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!!
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9V1

曲线分析选择将
&X/

,

筛查
&

地贫的最佳截断

值定为
$

,504

"结合本研究数据以及方法学和临床

诊断需求!考虑可选择
$

,504

作为本实验室
&X/

,

筛查
&

地贫的最佳截断值"

本研究采用目前常用的确定截断点的方法建立

本实验室
&X/

,

筛查
&

地贫的最佳临界值!对指导临

床地贫筛查阳性者进一步做基因诊断具有极其重要

的意义!并为实验室采用毛细管电泳方法检测
&X/

,

确定参考区间提供参考数据"但是由于
&X/

,

筛查

静止型和轻型
&

地贫的诊断价值分别为较低和中等!

临床对地贫筛查必须结合红细胞参数指标进行综合

分析!以提高
&

地贫筛查的准确性和避免中间型和重

型
&

地贫患儿的出生"

!

!

结
!!

论

!!

全自动毛细管电泳法检测
&X/

,

对筛查非静止

型
&

地贫有较好的价值"结合方法学和临床诊断需

求!本实验室选择
$

,504

作为
&X/

,

筛查
&

地贫的

最佳截断值"
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