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地贫$检测结果!了解其基因携

带率及分布特征%方法
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组织受检对象抽取静脉血!以平均红细胞体积"
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本地区为
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地贫高发区!应将
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基因分析列入筛查项目!为

降低中间型遗传性溶血性贫血病胎儿出生!制定干预方案提供科学依据%
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地中海贫血$

8#

地贫&是我国南方最常见危害最严重的

遗传病之一#主要有缺失型和非缺失型两大类)本调查以广西

地贫干预农村示范点***横县育龄人群为调查对象#旨在掌握

本地区育龄人群中非缺失型
8#

地贫的基因携带率+基因型分布

等资料#为制定可行有效的地贫干预方案提供科学依据)
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一般资料
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年
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月横县户籍新婚夫妇$含一方

户籍在横县者&以及符合生育政策生育
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个孩子的夫妇
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对#年龄
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方法
!

组织受检夫妇现场详细登记并抽取静脉血
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乙二胺四乙酸二钾$

OP:9#Q

%

&抗凝#以日本
)OPQ#!&$0Q

型

全自动血细胞分析仪进行血细胞分析#以法国
3=5D8

全自动电

泳仪进行血红蛋白分析$由横县与南宁市计生服务中心共同完

成&)夫妇双方或一方血细胞分析显示为地贫表型阳性,平均

红细胞体积$
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和"或平均红细胞血红蛋白含量
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-的标本另进行非缺失型
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地贫基因分

析)
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种非缺失型
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地贫基因,异常血红蛋白
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常血红蛋白
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&+异常血红蛋白
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&-分析采

用反向斑点杂交技术#采用深圳益生堂生物企业有限公司生产

的全血基因组提取试剂盒和基因诊断试剂盒检测$由解放军

&"&

医院血液科实验室完成&
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)诊断按.血液病诊断及疗效

标准/
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-中地贫诊断标准确定)

$''

!

统计学方法
!

调查表和检测结果经核实整理后#建立数

据库#采用
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统计软件对检测数据进行分析)
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例#阳性检出

0

-"1$

0

检验医学与临床
%"$$

年
!

月第
0

卷第
$%

期
!

/85)=H*CDG

!

SBG=%"$$

!

+;C'0

!

T;'$%

"

基金项目$国家科技部支撑计划$

%""!U9V"(9"%

&)



率
%1'"-2

$

%0-$

"

$%"""

&)在表型阳性组中有
%0-$

例做了

!

基因分析#检出
&

种非缺失型
!

地贫基因
%"0

例$

$',&2

&#其

中
!

*3

!

"

$"1

例+

!

FA

!

"

1&

例+

!

73

!

"

$,

例+

!

*3

!

"

WW

3O

!

%

例+

!

63

!

"

WW

3O

!

-

例+

!

*3

!

"

W

!

&',

&

例+

!

*3

!

"

W

!

1'%

&

例+

!

63

!

"

W

!

&',

-

例+

!

63

!

"

W

!

1'%

1

例+$

!

*3

!

X

#

&

%

例+$

!

63

!

X

#

&

0

例+$

!

73

!

X

#

&

$

例+$

!

63

!

X

异常
45

&

&

例%在表型阴性组中有
%,1!

例做

了
!

基因分析#检出
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例%由此推算出横县育龄人群中非缺失型
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基因携带率为
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&)筛查阴性是指检查后未

携带
&

种常见非缺失型
8

地贫基因者)临床常见
&

种非缺失

型
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地贫的发生情况见表
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表
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对新婚夫妇临床常见
&

种非
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缺失型
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地贫的发生情况

临床类型
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发生率$
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非缺失型
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#

地中海贫血是由于
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基因点突变+核苷酸缺失

或插入而引起$以
!

: 表示累及的基因&#至目前共有
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种非缺

失型
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#

地中海贫血被报道$东南亚和中国南方最常见的为
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&)本调查显示#在
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例筛查对象中检出地贫表型阳性
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例#阳 性 检 出 率
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)比有上升趋势)检出非缺失型
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#

地贫
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例#非

缺失型
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地贫基因检出率
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表型阴性组中非缺失型
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#

地贫基因检出率为
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#表明非

缺失型
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#

地贫较多存在于血液学筛查表型阴性人群中#而以往

研究一般忽略表型阴性人群#此次调查因表型阴性人群未能列

入重点干预对象而很少进行基因分析#以致非缺失型
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#

地贫检

出率偏低#也为非缺失型中间型
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&患儿出

生埋下隐患)夫妻双方中一方携带东南亚缺失型基因$
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"&#另一方携带一个非缺失型
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#

地贫基因$基因型为
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"&#他们的子女有
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的机率是血红蛋白
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病
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&)由于非缺失型绝大多数突变位于功能较强的

!

%

基因#比缺失型导致更严重的
!

#

珠蛋白链合成减少#因此非

缺失型$
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&的临床表现和血液学改变均比缺失型$
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4
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)在我国
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#

地贫发病率最高的广西有
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"

(&'&2

的

454

病患者携带非缺失型
!

地贫基因,
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#本资料显示我县新

婚夫妇非缺失型
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病$
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&检出率为
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#

#

地

贫复合非缺失型
!

#

地贫检出率为
"'"-2

#因此在
!

#

地贫高发

区准确筛查出非缺失型
!

#

地贫基因#对预防非缺失型
!

#

地贫胎

儿$

WW
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&出生非常有价值)可推行夫妻一方被确诊为

标准型
!

#

地贫时另一方同时做
!

#

地贫基因检测的做法#这在制

定
!

#

地贫的预防方案时要引起高度重视)

本资料显示#临床
&

种常见非缺失型
!

#

地贫依次为
45*3

(1'"02
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4563&0'-$2
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4573,'"$2

#符合我国南方非缺失

型
!

#

地贫的人群分布特点,

0

-

)

45*3

是我国南方最常见的非

缺失型
!

#

地贫#而
45*3

+

4573

和
4563

因其不稳定性在常

规的血红蛋白电泳分析中较难准确检出,

0#$"

-

#大多只能通过基

因分析确诊#更为遗憾的是表型阴性对象未能全部做基因分

析#因此较为全面的基因分析是地贫检出率准确性提高的

保证)
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