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P]\

#诊断中的意义$方法
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对
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年
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年
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月该院
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检测阳性标本的临

床资料进行回顾性分析$对
&4

例
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地贫的
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血红蛋白
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)

X;X

*为一种异常血红蛋白#患者父

母一方
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珠蛋白基因型为)

%

3

"

%%

*#另一方
A

珠蛋白基

因型为)

33

"

%%

*#患者自父母双方继承了异常
A

珠蛋白

基因#其基因型为)

%

3

"
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*#由于
%

链不足#无
%

链配对

的
0

链自行聚合成
0

四聚体即
X;X

'通常情况下#

X;X

是诊断
%
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珠蛋白生成障碍性贫血又称
%

3

地中海

贫血)简称
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地贫*的金标准'工作中#在其他非
%
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地

贫患者的标本中也可检测到
X;X

'本文总结本院
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年
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月至
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年
"#

月
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例
X;X

检测结

果#对其阳性结果结合病例资料及相关文献报道做一

回顾性分析'
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资料与方法
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一般资料
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所有标本均来自临床上怀疑有溶血

发生的患者'

%##2

年
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月至
%#"2

年
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月本院检测

中心溶血室检测
X;X"-$--

例#阳性结果
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例#阳

性率
#'4,

'同一期间临床上有明确诊断病例
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例'

其中
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地贫组
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例#男性
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例#女性
%&

例#男女比

例为
"Z%'#-

#年龄
&

!

$#

岁#中位年龄
%"'!

岁+骨髓

增生异常综合征)

P]\

*伴获得性
X;X

病组
!

例#男

性
4

例#女性
"

例'

@'A

"

仪器与试剂
"

分别采用
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型血

细胞分析仪及配套血常规及网织红细胞检测试剂+

F9>a(A1H)=*B9<7T%2##

型全自动生化分析仪及配

套血清胆红素检测试剂+

]3"#

血红蛋白分析仪)美国

F/)35AE

公司*及配套血红蛋白组分分析试剂盒+北京

瑞尔达生物科技有限公司提供的游离血红蛋白测定

试剂盒'
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@'B'@

"

血常规及网织红细胞检测
"

静脉血以乙二胺

四乙酸二钾)

S]L73b

%

*抗凝后#使用
\

C

0(9KjS3

!"##

型血细胞分析仪检测红细胞计数)

5FH

*$血红蛋

白)

X;

*$网织红细胞百分数)

59B

*$红细胞平均体积

)

PHR

*等指标'

@'B'A

"

血清胆红素检测
"

空腹静脉血经促凝$离心

后#取上层血清#使用
F9>a(A1H)=*B9<7T%2##

型全

自动生化分析仪检测总胆红素)

LFJ+

*$间接胆红素

)

JFJ+

*等指标'

@'B'B

"

X;X

$血浆游离血红蛋白$血浆结合珠蛋白检

测
"

静脉血以
S]L73b

%

抗凝后#使用
]3"#

血红蛋白

分析仪进行
X;

组分分析#对怀疑有
X;X

的标本再

用酸性血红蛋白醋酸纤维膜电泳确认#具体方法参见

文献%

"

&'空腹静脉血经肝素钠抗凝$离心后#取上层

血浆#采用过氧化物酶法测定游离血红蛋白)

Q3X;

*+

用电泳法检测血浆结合珠蛋白)

X

?

*#具体方法参见
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统计学处理
"

采用
\̂ \\"2'#

统计软件进行数

据处理#对
%

3

地贫组各标本的
X;X

含量及相对应的

血常规$网织红细胞$胆红素$

Q3X;

进行
9̂A<0)1

相

关性分析#

9

'
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为差异有统计学意义'

A

"

结
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果
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地贫组
"

实验室检查结果结果见表
"

'本研

究对各标本的
X;X

含量及相对应的血常规$网织红

细胞$胆红素$

Q3X;

进行两组数据间的
9̂A<0)1

相关

性分析#结果见表
%

'

A'A
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伴获得性
X;X

病组
"

共
!

例#男性
4

例#

女性
"

例'

!

例患者的一般资料及实验室相关检查结

果见表
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$
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表
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例
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地贫患者实验室检查结果
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59B

)
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)
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*
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)
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"
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*
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*
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实验室检查的相关性分析

检验指标
,

相关系数
@ 9

X;X3X; &4 M#'"%& #'4-#

X;X35FH &4 M#'#$2 #'2#6

X;X359B &4 #'4!& #'##2

X;X3PHR &4 #'#%% #'-##

X;X3QXF %- #'&-6 #'#&%

X;X3JFJ+ %6 #'4"% #'#&#
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例
P]\

伴获得性
X;X

病患者一般资料及相关溶血检查结果

病例 年龄)岁* 性别
P]\

分型 脾肿大
X;X

)

,

*

X;7%

)

,

*

X;Q

)

,

*

Q3X;

)

G

"

+

*

X

?

)

(

G

"

+

*

" &6

男
5HP]

无
"%'% "'- M %!4'& #'"6!

% &&

女
P]\

无
&'$ %'4 #'2 "#'4 #'2!

& $2

男
5HP]

无
!'$ #'2 "'" "!'2 #'&2!

4 $6

男
57

无
%#'6 #'6 4'& &!4'%

'

#'"%!

! &4

男
P]\

脾大
%'$ "'4 "'" M M
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注!

M

表示无数据
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例
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伴获得性
X;X

病患者血常规(生化及形态学检查结果

病例
X;

)

G

"

+

*

5FH

)

Y"#

"%

"

+

*

59B

)

,

*

+̂L

)

Y"#

-

"

+

*

PHR

)

D+

*

JFJ+

)

()*

"

+

*

]FJ+

)

()*

"

+

*

粒系

)

,

*

红系

)

,

*

靶形

)

5FH

"个*

有核

)

5FH

"个*

" !2 &'&% 6'&& %6 $-'& "6'%$ %6'-- &6'! !-

易见
""

% 2- &'&" "'!& !# 6&'2 "4'$& -'24 4% 4!

易见
%

& !! %'%! 2'4# &2 6&'" 6'-# %'$# M M M M

4 66 !'4# "'6% %2" $#'- "2'- !'&# "!'! 24'!

易见
$

! "#4 4'"" %'#- "% 6%'2 M M &" 4- M #

""

注!

M

表示无数据
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"

讨
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论
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"

X;X

病
"

X;X

病是一种由于血红蛋白
%

基因

缺失导致血红蛋白合成异常的
%

3

地贫'

%

3

地贫是一

组由于
%

珠蛋白链的合成受到部分或完全抑制所引

起的遗传性溶血性贫血'

%

珠蛋白基因定位于第
"$

号染色体短臂#健康人自父母双方各继承两个
%

珠蛋

白基因)

%%

"

%%

*#合成足够的
%

珠蛋白链'若继承了

父母有缺陷的
%

珠蛋白基因#则使
%

珠蛋白生成障碍

而发生
%

3

地贫'

不同类型的
%

3

地贫临床表现与
%

基因受累的数

目和程度有关'

X;X

病为缺乏
&

个
%

基因所致'在

X;X

病患者体内#由于
%

链合成的不足#患者在胎儿

(

$&4
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期或成人后出现过剩的
+

珠蛋白链或
0

珠蛋白链#形

成
+

四聚体即
X;FA<Bf0

或
0

四聚体即
X;X

'表现在

X;

电泳中出现
X;X

#其含量约为
!,

!

4#,

'本研

究中
%2

例患者的
X;X

含量在此范围中#与文献报道

相符%

%

&

#

2

例不在此范围中'

X;X

氧亲和力高$不稳定$易在红细胞内沉淀形

成
X;X

包涵体#导致红细胞变形性降低#易在体内破

坏#发生溶血性贫血'所以这类患者一般情况下游离

血红蛋白升高#结合珠蛋白降低#间接胆红素升高'

本研究对各标本
X;X

含量与对应的
5FH

$

X;

$

59B

$

PHR

$

QXF

及
JFJ+

的检测结果进行了相关性分析#

结果表明
X;X

含量与
59B

#

QXF

及
JFJ+

的检测结果

呈正相关'本文中
&4

例患者#

%-

例)

6!'%,

*患者

59B

随
X;X

含量增加而升高+

%2

"

%-

例)

-&'",

*患者

QXF

随
X;X

含量增加而升高+

%&

"

%6

例)

6%'",

*患

者
JFJ+

随
X;X

含量增加而升高'与文献报道

相符%

%

&

'

B'A

"

P]\

伴获得性
X;X

病
"

个别
P]\

和急性髓

系白血病)

7P+

*等恶性血液疾病患者也可出现

X;X

#因主要见于
P]\

#并且由于其发病机制的独特

性#

\LSS8\P7

等%

&

&提出/

P]\

相关
%

地中海贫血

)

7LP]\

*0'

7LP]\

诊断标准!)

"

*存在
X;X

+)

%

*

患有其他恶性血液病)主要是
P]\

*+)

&

*排除先天性

X;X

病'

本研究的
!

例
P]\

伴获得性
X;X

病患者#结合

临床表现$血常规及骨髓象改变#确诊为
P]\

'同

时#

!

例患者
X;X

检测阳性#但依据患者均系祖籍北

方及病史和家族史#可以排除遗传性
X;X

病'最后

诊断为/

P]\

伴获得性
X;X

病0'

现已证明
P]\

出现
X;X

有两种机制!一种为

P]\

异常克隆的红系祖细胞
4

个
%

珠蛋白基因中有

&

个缺失#即
33

"

%

3

#

%

珠蛋白链合成减少+另一种是由

于
7L5j

基因突变所致#该突变使所有
4

个
%

珠蛋白

基因表达明显降低%

43!

&

'研究结果显示大部分
7L3

P]\

患者存在体细胞
j3*/1a9E

地贫伴智力障碍

)

7L5j

*基因点突变%

$32

&

#仅有少数研究报道
7LP]\

患者存在第
"$

号染色体
A

珠蛋白基因区域异常'

7L5j

基因异常通过多种途径影响
A

珠蛋白的表达#

这与
7L5j

蛋白功能密切相关'作为染色质重塑因

子%

63"#

&

#

7L5j

蛋白异常将影响组蛋白
X&'&

嵌入$基

因稳定性及修复等过程%

""

&

#引起
7LP]\

患者
%

珠蛋

白基因异常及
]87

复制缺陷+

57L87bTP75

等%

"%

&研究结果显示#抑制性组蛋白变体
(X%7

作为

7L5j

蛋白新伴侣#亦参与调节
%

3

地贫的表现型#

7L5j

蛋白可抑制
(X%7

在染色质的沉积+

7L5j

蛋白异常时#

(X%7

在
%

珠蛋白基因位点聚集程度增

加#从而抑制
%

珠蛋白表达'不论何种原因所致
%

珠

蛋白表达受阻#均会在血红蛋白电泳中出现
X;X

#造

成部分
P]\

患者
X;X

检测阳性'

C

"

结
""

论

""

虽然
X;X

是诊断
%

3

地贫的金标准#但
X;X

不

仅仅存在于
%

3

地贫中#在
P]\

也可检测到'给临床

诊断提供了依据'同时本文探讨了
X;X

病患者的

X;X

含量与
59B

#

Q3X;

及
JFJ+

的检测结果呈正相

关#而
P]\

伴获得性
X;X

病的病例较少无法进行统

计学分析#有待于样本量扩大开展进一步研究'
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RĴ57b7\JL R

#

XS8]5JHb 7

#

9B

A*']9*9B/)1)DB@9

%

3

G

*);/1

G

919>*=0B9<A0A>A=09)D

A>

N

=/<9E

%

3B@A*A009(/A/1 (

C

9*)E

C

0

?

*A0B/>0

C

1E<)(9

%

O

&

'

F*))E

#

%##4

#

"#&

)

4

*!

"!"63"!%#'

%

!

&

cJFF_8\5O

#
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