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广东省东莞市为地贫高发地区!应该加强婚前检查'遗

传咨询!减少地贫患儿的出生率!提高人口素质$
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珠蛋白生成障碍性贫血$简称地贫%#它是一种单基因遗传

病#可导致遗传性溶血性贫血#分为
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珠蛋白生成障碍和
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蛋白生成障碍两种类型'
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)本病高发于地中海沿岸及东南亚

各国#我国以南方地区多见#尤以广东*广西和海南为甚'
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报道广东省地贫基因的携带率达
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)地贫特别

是重型地贫已给患儿的家庭和社会带来了巨大的损失和负

担'
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(

#是导致出生缺陷高发#以及围产儿和婴儿死亡的一个主

要原因'
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)国际国内的研究均表明#通过婚前*孕前检查及产

前筛查等防控措施可有效减少地贫患儿的出生'
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)本文通过

调查和分析本地区的地贫基因携带率为遗传质询和产前检查

提供依据)
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地贫是一种血红蛋白病#是由于调控珠蛋白合成的基因缺

失或突变引起的一种单基因隐性遗传病)最常见的为
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区
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主要为点突变)我国常见的突变类型有
)(

种#分别为
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例
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&
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地贫和
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例
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复合地贫)

W0##

是种极少见的非平衡交叉连

接#表现为在同一条染色体上同时含有
6#+4(

缺失的交叉连接

片段'

,6I

(

)基因型为
W0##

"

##

的患者易被诊断为
6#+4(

"

%%

#与

健康者比较#

W0
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"

%%

患者的球蛋白
%/E<

水平无明显

不同)

地贫为染色体隐性遗传病#如果夫妇双方均为携带者#则

他们的后代中有
)

"

K

的概率为地贫基因携带者#有
)

"

8

的概率

为地贫患者)目前对于轻型地贫还没有有效的治疗方法#重症

%

6

地贫常出现死胎和出生后水肿随后死亡#重症
&

6

地贫在出生

后
+

$

F

月出现贫血症状#只能通过造血干细胞移植能是患者

得到长期的血液学疗效#否则需要长期输血来维持生命)无论

是造血干细胞移植还是输血治疗对于一个家庭来说都是一个

沉重的负担)因此加强婚前检查和遗传质询#提高地贫检出

率#优生优育减少地贫患儿的出生率对于家庭和社会都有重要

意义)
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