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关键词#

MJ=&E

亚型#

"

基因分型#

"

血型血清学#

"

基因测序

!"#

!

'-*)1/1

"

I

*J==@*'/K)%.')-*(-'1*''*-))

中图法分类号#

L.+K*'h'

文章编号#

'/K)%.')-

"

(-'1

$

''%'.-/%-)

文献标识码#

$

""

&E\

血型系统抗原的基因位于第
1

条染色体

上#基因名为
&E\

#其
:!&

链长为
'1*+WA

#是被人

类发现的第
'

个血型系统*

'

+

(而
&E\

血型亚型是由

&E\

基因变异形成#

&

基因变异形成
&

亚型#

E

基因

变异形成
E

亚型#

\

基因变异形成新的
\

等位基因#

&E\

亚型包括
&)

)

&P

)

&<B

)

&V

)

&H

)

E)

)

EP

)

E<B

)

EV

)

MJ=&E

)

E

&

&

'(通常情况下#

&E

型个体一条染色

体携带
&

基因#另一条染色体携带
E

基因#称为反式

&E

型(但顺式
&E

型&

MJ=&E

型'是一种独特的
&E\

表型#

&

基因和
E

基因位于同一条染色体上遗传给子

代*

(

+

(这种特殊遗传方式常常造成
&E\

正反定型不

符#降低了输血的有效性和安全性#因此#正确鉴定

MJ=&E

血型是保证安全输血的前提*

)

+

(

现将本院
'

例
MJ=&E

血型患者的血型血清学与

基因分析结果报道如下(

B

"

资料与方法

B*B

"

一般资料
"

患者#男#

/'

岁#右髋骨疼痛#活动受

限
(

年#拟行择期手术#既往有输血史#常规备血#

\?%

>TC&Q>CFQ<>

全自动血型及配血分析系统鉴定结果!

正定型
&E

#反定型
&

#正反定型不符#进一步作血型

血清学检查#同时重新采集患者样本#外送江苏中济

万泰生物医药有限公司诺贝尔奖研究院做
&E\

基因

分型及测序&样本号
;'(/

'(

B*C

"

仪器与试剂
"

\?>TC&Q>CFQ<>

全自动血型及

配血分析仪)台湾贝索离心机)水浴箱$抗
%&

)抗
%E

)

LT:

&

7

G

"

'血型定型试剂)筛选红细胞)抗
%#

试剂)

抗
%&'

试剂#上海血液医药生物有限公司$

&E\

反定

型#长春博德生物技术有限责任公司$抗
&

#

E

试剂 法

国$

&E\

基因分型试剂盒!人类红细胞
&E\

血型基

因分型试剂盒&荧光
8$L

'批号
(-',-((/

#江苏中济

万泰生物医药有限公司#以上所有试剂均在效期内

使用(

B*D

"

方法

B*D*B

"

&E\

血型血清学试验
"

&E\

血型鉴定)抗
%

#

测定)抗
%&E

)抗体筛选)唾液试验等血型血清学检

测#均严格按照文献*

.%+

+操作(

B*D*C

"

&E\

基因分型及测序
"

由江苏中济万泰生

物医药有限公司诺贝尔奖研究院鉴定(

C

"

结
""

果

C*B

"

&E\

血型结果
"

该例患者正定型
&E

型&

E

抗

原表达强度较弱#呈混合视野'#反定型为
&

型#正反

定型不符#初判定为
&E

亚型产生了抗
%E

或
E

抗原减

弱伴同种抗体$同时正定型与抗
%&'

为
-

)与抗
%&E

为

hhhh

)与抗
%#

为
hhh

#反定型与
E

细胞为
h

#

说明该抗体可能为抗
%E

抗体#结合病史#疑似
MJ=&E

型#需做基因检测进行确定(结果见表
'

(

表
'

""

&E\

血型血清学鉴定结果

血型试剂 抗
%&

抗
%E

抗
%&'

抗
%&E

抗
%: &'

细胞
E

细胞
\

细胞 自身对照

抗
%#

患者
成人

E

细胞对照

成人
\

细胞对照

微柱玻璃珠卡
.h HR

" "

.h - 'h

" " " " "

盐水试管法
.h 'h - .h .h - 'h - - )h 'h .h

""

注!

HR

为混合外观#

-

为无反应性

C*C

"

抗体筛选试验
"

盐水试管法结果呈阴性#抗人

球蛋白法结果呈阴性$反定型
)

个献血者
E

细胞均为

h

#

)

个献血者
\

细胞均为阴性(两个试验结合起来

分析可以看出患者抗体并非
&E\

以外的同种抗体#

而是不规则抗
%E

(

C*D

"

唾液试验结果
"

结果显示为分泌型#唾液中含

%

/-.'

%
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有
&

)

#

物质和弱分泌
E

物质(

C*E

"

&E\

基因分型结果
"

该例患者标本&

;'(/

'的

荧光
8$L

分型#

6

O2

<&

出现阳性条判断为
&

#非

&(-+

$

6

O2

<\6

)

6

O2

<\-'

出现阳性条判断为
\-'

&见图
'

'(

&E\

基因分型结果为!

&

"

\-'

(

""

注!蓝色框框为内参#红色框框为阳性条

图
'

""

基因分型结果

C*F

"

&E\

基因测序结果
"

该例患者标本&

;'(/

'的

基因测序结果在外显子
/

的
(1K&

"

&

未有突变#

(/'

处缺失
3

#形成
(/'

前面连续出现套峰#这两点属于

\-'

基因特征性序列(而在外显子
K

又出现
./K$

%

6

)

,-)3

%

$

两处突变#符合
MJ=%&E-'

型基因特征(

依据测序结果推出该例标本的基因型为
MJ=&E-'

"

\-'

(

&E\

基因全测序结果见图
(

)

)

(

图
(

""

&E\

基因全测序结果

图
)

""

基因突变点截图

C*G

"

最终判定结果
"

综合血清学和基因检测可以确

定为
MJ=%&E

#基因分型符合
MJ=%&E-'

"

\-'

(

D

"

讨
""

论

""

MJ=&E

是一种极为罕见的亚型#在人群中出现的

概率非常低#大约是
'

"

+,----

#

'

"

'K----

(有文献

报告#一般在
'------

例日本人中找到
'.

例#比例

为
-*--'.[

#而在
''(K'-

例受检
&E

型中#比例为

-*-'([

*

/

+

(

'1/+

年
0&"&3̀ $#7

等*

K

+报道
&(E)

血型#该家族成员的
&(

和
E)

基因在同一染色体上(

当一单倍型的
&

糖苷转移酶基因发生一点或多点突

变时或者
E

糖苷转移酶基因发生一点或多点突变时#

造成该基因编码的糖苷转移酶同时催化两种底物分

别加到
D%

岩藻糖上形成
&

和
E

抗原#形成的
&E

型叫

MJ=&E

*

,

+

#出现
MJ=&E

有
(

种可能!一是基因的不等交

换#使得一条染色体上的
&

基因与另一条染色体上的

E

基因组成了新的
MJ=&E

基因#并且携带正常的遗传

信息$另一种情况是
&

基因或
E

基因发生突变#使基

因编码产物同时具有
&

和
E

抗原(

'11-

年#

&E\

基

%

K-.'

%
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因被克隆和测序后#

MJ=&E

血型的分子遗传模式逐步

被人类研究并揭示(造成
MJ=&E

表现型的主要原因

和
&

)

E

基因
K

号外显子的点突变有关*

(

+

(

到目前为止#

MJ=&E

等位基因一共有
,

型#分别为

-'

)

-(

)

-)

)

-.

)

-+

)

-/

)

-K

)

-,

型#还有一种
MJ=&E-'UN?

型*

1

+

(

MJ=&E-'

主要特征是
,-)3

%

$

)

./K$

%

6

两点

突变*

'-

+

(该例患者在外显子
/

的
(1K&

"

&

未有突变#

(/'

处缺失
3

#形成
(/'

前面连续出现套峰#这两点属

于
\-'

基因特征性序列(而在外显子
K

又出现

./K$

%

6

)

,-)3

%

$

两处突变#符合
MJ=%&E-'

型基因

特征*

1

+

(外显子序列符合
MJ=&E-'

"

\-'

杂合特征#即

MJ=&E-'

与
\-'

杂合#基因分型及测序应为
MJ=%

&E-'

"

\-'

(

MJ=&E-'

"

\-'

基因型占
MJ=&E

血型基因

型总数的
//*K[

*

'

+

(

MJ=&E

"

\

基因型#一条是单倍型

&E

型#另一条是单倍型
\

型#形成
MJ=&E

血型的血清

学结果具有一定的特点(当
MJ=&E

基因与
\

基因杂

合时#血清学常表现为
&(E)

!&

'

'

MJ=&E

细胞上
&

抗

原虽然经常被认为是
&(

#但
&

抗原强度强于
&(E

#弱

于
&'E

$&

(

'

MJ=&E

细胞几乎无例外地表达弱的
E

抗

原性#类同
E)

表型$与免疫性
&

型血清反应较强#与

自然发生的血清抗
E

弱凝集或不凝集$&

)

'

MJ=&E

细

胞有很强的
#

抗原性#与
\

细胞反应强度相当#达到

hhh

的强度$&

.

'

MJ=&E

人血清中总是有弱抗
%E

存

在*

+

+

(血型血清学试验中!正定型抗
%&

凝集&

hhh

h

'#抗
%&'

不凝集&

-

'#这是
&(

抗原的表现$同时抗
%

E

弱反应#并呈混合视野&

HR

'$反定型中有较弱的抗
%

E

&

h

'#依据抗体筛选试验)反定型
)

个献血者
E

细胞

和
)

个献血者
\

细胞结果判断#该抗体并非
&E\

以

外的同种抗体#而是不规则抗
%E

#抗
%#

明显比正常
E

型增强#这是
E)

抗原的表现(该患者标本的血清学

特征具有
&(E)

的特征*

+

+

(

MJ=&E

血清学特征
&(E)

必须与下列
(

种情况相

区别#&

'

'与
&EP

或
&PE

区别*

''

+

!

&EP

或
&PE

常常

是因
MJ=&E

等位基因与另一正常
&

或
E

等位基因杂

合时#有抗原剂量效应#而抗
%#

不增强或较弱#与抗
%

#

反应凝集强度一般弱于
\

细胞与抗
%#

的反应程

度*

'(%')

+

$&

(

'与获得性
E

区别!获得性
E

与疾病有关#

只表现在
&

型红细胞上#在血型鉴定时#出现类似于

&E

型的反应格局(获得性
E

抗原的个体血液中只含

有抗
%E

抗体#但不与获得性
E

细胞反应#获得性
E

抗

原可能减弱
&

型抗原的抗原性#因此#获得性
E

消失

后#红细胞
&

抗原性增强*

+

+

(

由于各种因素的影响#根据血清学表现#

MJ=&E

血

型很难被确定#因为弱抗
E

的存在会导致
&E\

正反

定型不符#极易导致血型错判(在临床检测过程中往

往表现为血型定型和交叉配血困难#输血时#配血不

相合#可引起溶血性输血反应#对于该例患者#其血清

中有抗
%E

抗体#故不能输注
E

型红细胞#以输注
\

型

洗涤红细胞和
&E

型血浆为佳#或自体输血(考虑到

该例患者输血适应症完全符合贮存式自体输血#与手

术前
)

天采集自体血
.--HD

#术中进行回输#术后无

不良反应(

据不完全统计#该例患者
MJ=%&E-'

"

\-'

亚型属

内蒙地区首次报道(鉴于该患者因家庭原因未同意

调查其遗传情况#故未做家系调查(

综上所述#依据
MJ=&E

的血清学反应格局并不能

正确确定
MJ=&E

亚型#必须靠分子生物学技术&如

&E\

基因分型'才能区别#条件允许情况下可以做家

系调查#只有准确无误地鉴定
MJ=&E

血型#才能做到

安全输血#防治输血不良反应的发生(
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\̂ È\ 0

#

#&Z&"& _*&@C>T<?

YN

2

N@<=<&(E)ABCCSi

G

?CQ

2

RNHJB

O

VJ>T>T<

2

?C

2

C=J>Q=

TNUJ@

G

\i

G

?CQ

2

RN>T<?

*

Y

+

*8?CMY

2

@&MNS

#

'1//

#

.(

&

'

'!

+'K%+(-*

*

,

+ 孙玉芹#吴晓黎#孙迪#等
*MJ=&E

血型家系分析
'

例*

Y

+

*

中国输血杂志#

(-')

#

(/

&

'

'!

,(*

*

1

+ 王晓华#马玲#王恩波#等
*$J=&E-'

血型的血清学及基因

型分析222附
(

例报告*

Y

+

*

临床血液学杂志#

(-'K

#

)-

&

(

'!

'/'%'/)*

*

'-

+

0&"&"\6\_

#

"$!47DD8:

#

\̂"7!&6\0

#

<>NB*

"CB<MQBN?

G

<@<>JMN@NB

O

=J=CR>T<&E\ABCCS

G

?CQ

2

=

O

=%

><H

!

(*$J=%&ENBB<B<=

*

Y

+

*FCP9N@

G

#

'11)

#

/.

&

(

'!

'(-%

'()*

*

''

+郭忠慧#向东#朱自严#等
*

中国汉族人群检出新的
E

&

&

'

/.'6

%

$

等位基因*

Y

+

*

中国输血杂志#

(--/

#

'1

&

'

'!

'K%

(-*

*

'(

+庄文华#庄彩梅
*MJ=&E

与
&PE

血型个案检测分析*

Y

+临

床输血与检验#

(-'.

#

'/

&

.

'!

.).%.)+*

*

')

+王北元#杨帆#焦立新
*&5E

型引起血型正反不符
'

例*

Y

+

中国实验诊断学#

(-'-

#

'.

&

'(

'!

(-+.%(-++*

&收稿日期!

(-',%'(%-,

"

修回日期!

(-'1%-(%'/

'

%

,-.'

%

国际检验医学杂志
(-'1

年
/

月第
.-

卷第
''

期
"

7@>YDNA"<S

!

YQ@<(-'1

!

FCB*.-

!

!C*''


