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年
D

月该院就诊疑诊为地贫患者
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例采用聚合酶链反应和反向斑点杂交技术进行地贫基因检测%结

果
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例疑诊患者中检出地贫基因携带者
%(&G

例!检出率为
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!共检出
*%

种地贫基因突变类型!其
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地贫
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德阳地区地贫基因的检出率较高
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地贫与
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白链合成缺如或不足所致的遗传性溶血性贫血(在

我国主要以
'

地贫和
"

地贫最为常见%

%

&

(在长江以南

地区#广东$广西$四川$海南等地发病率较高(由于

重型
'

地贫患儿大多数在怀孕的中晚期宫内死亡#而

重型
"

地贫患儿除定期输血$除铁治疗和造血干细胞

移植外#尚无有效的治愈方法#只能通过生育前进行

胎儿羊水细胞的地贫基因产前诊断#提早发现并终止

妊娠#从而避免重型地贫患儿的出生%

$

&

(为初步了解

德阳地区人群中
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地贫和
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地贫基因型的分布情况#

本研究对
$*D.

例疑诊地贫患者进行了基因型分析#

现报道如下(
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资料与方法
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一般资料
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选取
$)%$

年
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月至
$)%.

年
D

月本

院门诊及住院部就诊的
$*D.

例疑诊地贫患者作为研

究对象(血常规检测为小细胞低色素性贫血#以平均

红细胞比容小于
.)JV

#平均红细胞血红蛋白小于
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作为筛查依据%
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#部分患者为有地贫家族史#需进

一步确诊者(其中男
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例'年龄生后
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样本采集与处理
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脉全血
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提取试剂盒说明书的方法

提取
Y01

检测或置于
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冰箱冷冻保存并于
GL

内提取
Y01

检测(

C'E

"

主要设备与检测试剂
"

主要设备为美国
@TZ7

/1Y

定量扩增仪#凯普
#@$)%$1

核酸分子杂交仪

等(采用潮州凯普生物化学有限公司生产的血液基

因
Y01

提取试剂盒*离心柱型+和
'

"

"

地贫基因检测

试剂盒(

C'F
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方法
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采用聚合酶链反应*
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+和反向斑点杂

交技术进行地贫基因检测*
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地贫基因扩增及检测采用凯普配套
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提

取试剂盒提取
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基因组#提取的样本
Y01

进行

4-/

扩增#扩增产物进行导流杂交(杂交显色后人工

肉眼判读#阳性结果为蓝紫色斑点(操作过程参照凯

普地贫基因检测试剂说明书进行(

D
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结
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果
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因携带者中检出
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位
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地贫是全球分布最广$累及人群最多的一种单基

因遗传病(在我国南方各地报道的地贫检出率为

$'()S

#

$)'))S

%

*

&

(由于地贫基因携带率存在明显

的地域差异#在不同种族$不同地域具有不同的分布

特点#德阳地区
$*D.

例疑诊患者检出地贫基因携带

者
%(&G

例#检出率为
E%'(&S

#

'

7

地贫检出率为
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#

"

7

地贫检出率为
&)'%)S

#

'

"

复合地贫检出

率为
%'%ES

#检出率明显高于四川自贡$遂宁$泸州地
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