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采用比值法检测
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例孕妇产前

血标本及其所分娩的
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例高胆红素血症新生儿血标本%结果
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例孕妇
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缺乏症检出率为
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例

高胆红素血症新生儿
.FVJ

缺乏症发病率为
'()+D
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本地区孕妇
.FVJ

缺乏症发病率较高#

.FVJ

缺乏症是引

起新生儿溶血病的主要原因%孕妇产前和胎儿出生后进行
.FVJ

活性检测有利于减少新生儿溶血病的发病率和提高治愈率%
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葡萄糖
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磷酸脱氢酶$
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&缺乏症在中国海南*广东*

广西*云南*贵州等地区的发病率较高)

.FVJ

缺乏症属
f

染

色体连锁不完全显性遗传性溶血性疾病#常引起新生儿溶血

病#导致高胆红素血症)该病世界性分布#目前
.FVJ

缺乏症

尚无法根治)因此#婚前*产前筛查
.FVJ

缺乏症患者对降低

.FVJ

缺乏症患儿出生率极为重要%新生儿筛查
.FVJ

活性则

对提高新生儿高胆红素血症救治率有着重要意义)
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资料与方法

E)E

"

一般资料
"

%,,+

年
F

月至
%,''

年
F

月于本院进行产检

并分娩的孕妇
@,,,
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仪器与试剂
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型可见分光光度计$上海精密科学仪

器有限公司生产&#改良
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定量比值法试剂盒$广州米基科

技贸易发展有限公司&)
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#立即进行
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)为提高孕妇杂合子检出率采用
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定量比值法'
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)检测步骤参照试剂盒说明书)
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与
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磷酸葡萄酸脱氢酶$
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孕妇
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缺乏症检出率为
@)'D

$

'F@

"

@,,,

&)

A+A

例

高胆红素血症新生儿
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缺乏症检出率为
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&#女婴占
%%)+D

$

%*

"

',C

&#男女
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例
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乏症新生儿
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例
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缺乏症孕妇分娩
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缺乏症新生儿
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缺乏症是
f

染色体连锁不完全显性遗传病#是导致

新生儿高胆红素血症和病理性黄疸的重要原因'
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缺

乏症可导致胎儿因严重贫血死亡#新生儿因核黄疸而致残#儿

童及成人因严重溶血而危及生命'
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)各地区孕妇
.FVJ

缺乏

症发病率存在差异)张苏坚等'

F

(报道佛山市顺德地区发病率

为
%)F+D

#樊瑜等'
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(报道广州地区为
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)本研究结果显

示#本地区孕妇
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缺乏发病率为
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究中#高胆红素血症新生儿
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发病率为
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(所报道的广西壮族自治区发病率
@%)(D
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较大差异#可能与地域和民族差异有关)值得注意的是#
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缺乏症新生儿由
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筛查正常孕

妇所分娩)因此#在高胆红素血症新生儿中筛查
.FVJ

活性非

常重要)
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基因位于
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染色体长臂
%

区
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带#男性缺乏半

合子和女性缺乏纯合子均呈显性表型#表现为
.FVJ

活性缺乏

或者严重降低)从理论上讲#女性多为
.FVJ

缺乏症杂合子#

呈隐性表型#

.FVJ

活性差异较大#且因缺乏典型临床症状#易

被本人及医务人员所忽视'
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)本组试验结果显示#

.FVJ

缺乏

症新生儿中#男婴所占比为
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活性降低和$或&因酶性质改变而不能

防御氧化剂的作用时#细胞内聚集的氧化物使血红蛋白变性#

形成亨氏小体#进而损坏细胞膜#降低细胞膜的变形性而引起
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疸#早期不易与生理性黄疸鉴别#若按生理性黄疸进行治疗#有

可能导致病情加重)由于
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缺乏症患儿出现黄疸后病情

进展快#高胆红素血症发病率高*发病早*程度重#甚至导致核

黄疸而损伤脑组织#导致智力低下*听力障碍或死亡)因此#为

减少新生儿溶血病的发病率和提高治愈率#应$下转第
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是一组因珠蛋白肽链合成障碍而导致的遗传性*溶

血性贫血#是中国南方地区最常见*危害最大的遗传病之一'
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本研究中#
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其他相关文献的报道#可能与所选择的研究对象不同有关'
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为深圳地区最为常见的
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检出率为
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本研究在
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$7aM=

杂合子患者中检出
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例
,

$7aM=

基因携

带者#该发现在临床工作中不容忽视)笔者对这
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例
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复合

型
7aM=

患者进行了血常规和血红蛋白电泳检测#结果显示其

各项红细胞参数检测结果的异常程度弱于单纯杂合子患者#据

此#笔者认为可能是因为
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双重杂合子生成
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相对不平衡程度较单纯
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杂合子更轻#其贫血症状

也因此有所减轻#与其他学者的观点一致'
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例
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患者各项红细胞参数

检测结果与单纯
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杂合子患者比较#差异无统计学意义

$

D

%

,),*

&#提示此类双重杂合子的诊断不能依赖血液学分

析#只能凭借基因诊断技术)

基因诊断能直接针对致病基因进行诊断#准确揭示重型患

者和没有临床症状的静止型患者的病因#将其应用于产前诊

断#能有效防止严重
7aM=

患儿的出生#降低
7aM=

发病率#对

提高新生人口遗传素质具有极其重要的意义)以
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为
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筛查的首选方法#可首先确定受检者是否为缺失型
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基因携带者#再根据血红蛋白电泳结果进行
,
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基因

检测#从而明显降低
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复合
7aM=

双重杂合子的漏检率#并为

遗传咨询和产前诊断提供更为准确*可靠的信息)
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