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水肿胎
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'结论
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全自动毛细管电泳分析技术与基因分析有良好的一致性!根据
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珠蛋白生成障碍性贫血$简称
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地贫&#是中国南方省市

常见的遗传性疾病之一*由于红细胞脆性试验及红细胞指数

对新生儿
+
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地贫筛查效果不理想#使得脐血血红蛋白$

Q=

&电

泳成为新生儿
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地贫筛查的重要手段(

!
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%以往的琼脂糖电泳对

条带分辨的主观性较大#不能很好地区分异常
Q=

条带#使得

毛细管电泳技术被越来越多地应用于临床*本中心采用全自

动毛细管电泳技术对中山市各医疗机构的新生儿脐血进行

Q=

电泳分析#并对电泳筛查
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地贫表型阳性者召回进行常见

缺失基因的检测分析*现将结果报道如下*
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资料与方法
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一般资料
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年
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月#对包括本院在内

的全市
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个接产机构#在知情选择情况下采集
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例新生

儿脐血标本#送达本院新生儿疾病筛查中心集中进行电泳筛

查#并对筛查表型阳性者召回进行常见缺失基因的检测分析*

?&@

"

仪器与试剂
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质控品
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公司提供的正常
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质控品*
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基因分析
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扩增仪'分子杂交仪'电泳仪及
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珠

蛋白基因诊断试剂盒$深圳益生堂生物有限公司提供&*

?&A

"

方法
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将
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抗凝脐血混匀后直接上机检

测#按照
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全自动毛细管电泳仪的操作要求完成定

标'质控和标本检测*
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基因检测
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对召回的表型阳性病例采用多重断裂点
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珠蛋白缺失型基因

分析*
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评估方法
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新生儿脐血
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电泳#如出现异常
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带
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'巴特血红蛋白$

Q=Y;?9b2

&)为
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地贫表型阳性*对表

型阳性的病例召回行基因检测#以基因检测作为参考方法#比

较电泳筛查结果与基因检测结果的符合率%分析常见临床分型

的
Q=Y;?9b2

含量分布*
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统计学处理
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用
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软件建立数据库#应用
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对数据进行统计分析#计量资料采用
3g0

表示#多组比较采用
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毛细管电泳筛查结果
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在
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例脐血标本中共检出

Q=Y;?9b2

阳性
"*'$

例#

Q=Q

阳性
$(

例*另检出
Q=L

阳性
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例#其他异常
Q=

条带
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例*判断为
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地贫表型阳性者
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例#筛查阳性率
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毛细管电泳检测异常
Q=

条带例数及发生率

异常条带
%

发生频率$
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Q=L '' )&!$

Q=Y;?9b2 "*!( '&#'

Q=QXQ=Y;?9b2 $( )&!)

其他异常
Q= !%$ )&#$

合计
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基因分析结果
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全自动毛细管电泳筛查结果与基因分析结果的符合率

"

对含有
Q=Y;?9b2

的
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例
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地贫表型阳性的病例召回了

!"(5

例行基因确诊#其中确诊为
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珠蛋白基因缺失
!!(#

例#

符合率
*!&5Z
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!!(#
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&*含有
Q=Q

的
$(

例病例中召回

"#

例行基因确诊#其中
""

例确诊为
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珠蛋白基因缺失#符合

率
*%&(Z
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"#

&*检出
Q=L

的
''

例病例召回进行基因确

诊的有
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例#其中确诊为
$

L

基因携带者
#$

例#符合率
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#$
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临床分型与
Q=Y;?9b2

含量的分布
"

所有召回进行基

因检测的疑似患儿中确诊为
+
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地贫者
!!(#

例#以
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最为常见#结果见表
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例脐血
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地贫基因型及其频率

临床分型
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病
"" h

+

#&(

"

hh[L+

"

*

$

)&((

&

hh[L+

"

h

+

$&"

"

$

$

)&#$

&

hh[L+

"

++ "

*

$

)&((

&

Q=Y;?9b2

水肿胎
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"
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例脐血
+
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地贫临床分型及其

""

Q=Y;?9b2

含量分布

临床分型
%

Q=Y;?9b2

含量$

Z

&

%)Z

百分位数
*%Z

百分位数
平均含量$

Z

&

静止型
#*" )&") )&*) )&%%g)&"!

标准型
(%( !&() %&%) #&')g!&!'
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Q=Q

病
"" !)&") "5&#) !*&#)g%&$*
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Q=Y;?9b2

水肿胎
" h h

%

5)

""

!
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#与静止型比较%

&
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h
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数据*
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讨
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论
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地贫是由于
+

链合成减少造成非
+

链相对过剩而形成

四聚体*

+

4

地贫筛查常用方法有
Q=

电泳'红细胞指数'一管

定量法脆性实验*脐血
Q=

电泳能检测出特异的
Q=Y;?9b2

条

带#是目前新生儿
+

4

地贫筛查最简便有效的方法*而本研究采

用的全自动毛细管电泳技术克服了以往琼脂糖电泳对条带分

辨的主观性较大#不能很好地区分异常
Q=

条带的缺点#可准

确地对各种
Q=

组分相对定量#尤其是那些重要的组分#例如

Q=Y;?9b2

'

Q=+

'

Q=V

等*

本研究的
$%5'#

例脐血标本中#检出
Q=Y;?9b2

阳性者

"*'$

例#筛查阳性率
'&$'Z

#低于北海地区
(&%5Z

的筛查阳

性率(

"

)

#与深圳地区
'&%!Z

的筛查阳性率接近(

#

)

*据报道#中

山户籍人群的
+

4

地贫基因携带率为
!)&#"Z

(

$

)

#明显高于本次

研究的筛查阳性率#主要原因是毛细管电泳技术还存在假阴

性#对静止型
+

4

地贫存在一定漏检率(

%

)

*所以对于有家族史而

电泳未能检测出
Q=Y;?9b2

条带的人员建议行基因检测#结合

临床综合分析*

在新生儿期采用脐血
Q=

电泳筛查
+

4

地贫与基因检测结

果的符合率达
*!&5Z

#特别是同时出现
Q=Q

条带时#符合率

高达
*%&(Z

#对于
Q=Y;?9b2

水肿胎的诊断则更加准确'直观*

据报道#成人
Q=

电泳筛查
+

4

地贫与基因检测结果的符合率只

有
($&*Z

(

'

)

#明显低于新生儿期筛查的符合率*这主要是由

于
Q=Y;?9b2

只特异性地存在于新生儿期#

#

个月后自然消失*

本研究显示#中山地区
+

4

地贫患者以标准型为主#占
'$&$Z

%

基因型则以
hh[L+

"

++

为主#占
'#&5%Z

*表
#

提示静止型

的
Q=Y;?9b2

含量
*%Z

置信区间为
)&!#Z

"

)&*(Z

#标准型

Q=Y;?9b2

含量
*%Z

置信区间为
!&"5Z

"

%&*"Z

#

Q=Q

病
Q=

Y;?9b2

含量
*%Z

置信区间为
5&#"Z

"

#)&"5Z

#

Q=Y;?9b2

水

肿胎
Q=Y;?9b2

含量高于
5)Z

#对于
Q=Y;?9b2

含量与临床分

型的关系各研究报道有所不同(

(

)

#这可能与实验室设备'方法'

环境等有关#建议根据各实验室条件设定
Q=Y;?9b2

区间作为

临床分型的参考*

本中心未采用脐血
Q=

电泳对
$

珠蛋白生成障碍性贫血

进行筛查#建议
"

岁后再行检测*因为在新生儿期
Q=

$

肽链

的表达率较低#极少出现
Q=+"

带#而且抗碱
Q=

的量远远大

于成人#即使是重型
$

珠蛋白生成障碍性贫血#其指标及临床

表现也不十分明显#因此新生儿脐血电泳对诊断
$

珠蛋白生成

障碍性贫血较困难*有报道指出可以根据
Q=+

"

Q=V

的比值

来筛查
$

珠蛋白生成障碍性贫血#但目前没有公认的临界值#

需进一步研究*

中山地区是广东省
+

4

地贫的高发区#在本地区应用毛细管

电泳技术开展
+

4

地贫的新生儿筛查#对于研究本地区新生儿
+

4

地贫的基因携带率及其分型#开展遗传咨询'优生优育等工作

有着重要作用*
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