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地贫是中国南方常见单基因遗传病#

'

地贫杂合子个体

婚配可能生育纯合子或双重杂合子重型
'

地贫患儿#给社会和

家庭带来极大的经济和精神负担)本研究采用
5[4

曲线分析

'

地贫杂合子确诊患者血液学指标#分别确定了
*4̀

*
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*
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和
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最佳
1LBEQQ

值#为提高
'

地贫检测灵敏度和特

异度#减少漏诊和误诊奠定了基础#有利于通过产前干预#防止

重症
'

地贫患儿的出生)

本研究中确诊的
#(G

例
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地贫杂合子患者基因型包括
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*

4/!),!'

*

4/!G

$

'

0*

&#以
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检出率较高#与文献报道基本一致'
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)与健

康对照组比较#
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地贫患者
*4̀

和
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#表明
$

项指标均有较高的诊断价值'
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(

)
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最大

$

(%H'H

&#诊断灵敏度$

H'%((_

&和特异度$

#((%((_

&最高#是

最好的初筛指标#可用于人群普查#降低重症患儿出生率)

"]4

:=d

为
(%)$K

#具有一定的诊断价值'
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#但灵敏度和特异度

较低)在
#(#

例
'

地贫杂合子中#有
HH

例的
:="!

高于本研

究所确定的最佳
1LBEQQ

值$

$%K&_

&#但只有
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高于

最佳
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&)本研究表明#
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筛查
'

地贫杂合

子的诊断价值明显优于
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#与相关研究结果基本一致'
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为进一步提高
*4̀

*
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和
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的诊断灵敏度和特异度#

本研究评价了
$

项指标联合检测对
'

地贫杂合子筛查的诊断

价值#结果表明#与单项检测比较#平行联合检测可明显提高诊

断灵敏度#减少漏检#但特异度无明显改变或有所降低%系列联

合检测可明显增高诊断特异度#减少误诊#但灵敏度降低)

对于能同时开展血液学指标筛查和基因诊断的医疗机构#

笔者建议采用
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*
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*
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0d

和
:="!

最佳

1LBEQQ

值是筛查
'

地贫杂合子的较好指标)

:="!

对
'

地贫的

诊断价值最高%联合检测优于单项检测)不同医疗机构应根据

实际情况#采用不同的联合检测方式#最大限度提高诊断灵敏

度和特异度#降低重症地贫儿出生率#提高人口素质)
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本研究中
"[33

患者发病时间为$

G%(e!%&

&

R

#不同中毒

程度组发病时间差异无统计学意义)本研究显示#

"[33

患者

轻*中*重度组
"Y8

发病率依次为
G'%G_

$

!K

"

$&

&*

H!%#_

$

$&

"

$'

&*

#((%(_

$

$!

"

$!

&#而血清
2"9.

水平均在入院
#?

后开始

下降#且无
"Y8

新发病例)故笔者认为
"[33

患者可能在入

院后
$%&

$

$!%&R

内发生
"Y8

)

29".

主要参与早期原始肾脏上皮的发生*生长*而不参

与其转化#是早期诊断
"+2

的重要标志物)健康成人肾脏组

织
29".

表达水平较低)肾脏缺血或缺血再灌注损伤后#近

曲小管上皮细胞大量表达
29".

#远曲小管上皮细胞也有少

量表达#

29".

的量与缺血程度*持续时间呈正比)

29".

具

有维持肾小管基底膜极性和完整性的功能#可通过凋亡途径促

进肾脏上皮细胞的再生或修复)小鼠体内试验显示#肾近曲小

管细胞在损伤后可高表达
29".

#且体内注射重组
29".

可

减轻小鼠肾脏缺血和再灌注所引起的肾小管损伤)本研究结

果显示#入院时*入院后
#?

内不同中毒程度组
29".

浓度均

高于对照组%轻*中*重中毒组
29".

阳性率分别是
&#%K_

*

)'%H_

*

#((%(_

#总阳性率为
)G%!_

%

29".

诊断
"Y8

的灵敏

度分别是
)&%(_

*

'&%)_

*

#((%(_

#总灵敏度为
')%H_

#特异

度为
#((%(_

%

29".

浓度*阳性率与中毒程度呈高度正相关)

说明在
"[33

患者中#

29".

诊断
"Y8

灵敏度高*特异度强#

是早期诊断
"[33

致
"Y8

的良好指标#将其应用于
"[33

患

者可提高早期诊断
"Y8

的阳性率)笔者也认为
29".

可作

为
"[33

中毒程度分级指标#指导
"[33

患者的抢救治疗)

本研究显示#

29".

浓度*阳性率在
"[33

患者入院后
#

?

达峰值#随后开始下降#表明入院
#?

后随患者病情控制#肾

组织修复*功能好转)轻度组患者入院
$?

后
2"9.

阳性者#

表明
"[33

轻度患者
"Y8

病情轻*恢复快)随时间推移#不同

中毒程度组
29".

浓度及阳性率下降幅度较大#提示肾小管

损伤再修复#且修复功能强大)

综上所述#

"[33

患者
"Y8

发病率高#

29".

是诊断

"[33

早期
"Y8

的理想指标#特异度可达
#((%(_

#灵敏度也

较高#且
29".

水平*阳性率与中毒程度呈正相关)
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