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"摘要#
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目的
!

探索安康地区新生儿苯丙酮尿症筛查实验的切值&方法
!

以安康地区出生的新生儿为筛查对

象!于出生后
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!充分哺乳
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次后采取足跟血!应用
+<5_AB09;<5Y=99=?")#'TA?C85#

多标记免疫测定仪检测

标本中苯丙氨酸含量&结果
!

根据安康地区
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年
(

月至
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年
"

月
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例新生儿苯丙酮尿症筛查的数据!

确定安康地区新生儿苯丙酮尿症的筛查切值为
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&结论
!

安康地区新生儿苯丙酮尿症的筛查切值略

低于新生儿疾病筛查技术规范"
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年版%规定的参考切值
"##%''
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和试剂盒初始的切值
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为降低假阴性率!筛查实验切值修改为
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新生儿$

!

切值$
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免疫荧光分析
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苯丙酮尿症$
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&是一种先天性氨基酸

代谢异常所引起的疾病#因体内先天性苯丙氨酸羧化酶缺陷而

引起的苯丙氨酸$
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&代谢障碍)
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,体内积累的苯丙氨酸和

异常代谢产物对神经系统产生损害#导致患儿脑发育落后#智

力低下#给社会和家庭造成很大危害,因此加强新生儿缺陷筛

查#使其在临床症状尚未表现前或表现较轻微时得以早期诊

断#从而早期进行治疗#避免不可逆的重要脏器损害及脑发育

落后,筛查切值作为筛查工作中非常重要的参数#有着非常重

要的意义,而筛查切值随着种族+地域和实验方法的不同而不

同)
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,因此#确定符合安康当地人群的筛查切值成为筛查工

作的首要问题,就此问题#选取
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年
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月
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日至
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年
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月
#*

日
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例新生儿检测的数据#进行安康地区新生儿苯

丙酮尿症筛查实验切值的探索工作,
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资料与方法
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一般资料
!

选取安康地区自
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年
(

月
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日至
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年

"

月
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日的新生儿共
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例#血片采集由各级医院经过新

生儿筛查中心培训的采血员完成,出生
*#@

经
(

次以上母乳

喂养的新生儿#足跟采血#让血液自然流出#滴于
4o47'$

专用

滤纸上#使血液自然渗入至背面#形成
$

个直径为
1;;

的血

斑#室温下自然干燥#规范填写姓名+地址等各栏内容后放入塑

料袋置
#
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冰箱保存#
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内送至新生儿筛查中心,
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实验方法
!

采用
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多标

记免疫测定仪及其新生儿苯丙氨酸检测试剂盒
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#严格按说明书操作,$

"

&用打孔钳从标准品和质控品$试

剂盒总体供给&以及送检的血斑上打下直径为
$%#;;

血片#

放入
7(

孔
T

形底的微孔板对应的微孔中%$

#

&向微孔板中缓

慢地加入萃取溶液
"&

#

P

#轻拍微孔板使之混匀%$

$

&将加入血

片和试剂的微孔板盖上盖子#放入冰箱在
#

!

1Z

条件下孵育

"1@

%$

)

&从冰箱中将微孔板取出#打开盖子#向微孔板中缓慢

地加入去离子水
)'

#

P

%$

&

&将
#&

#

P

的微孔内容物从
T

形底

的微孔板中转移到白色的平底微孔板%$

(

&向白色的平底微孔

板中加入
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试剂
&'

#
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#轻拍微孔板使之混匀#贴上封板

膜#

('Z

下孵育
(';AB

%$
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&孵育后#去掉封板膜#加入铜试剂
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#轻拍微孔板使之混匀#室温下孵育
(';AB
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&将白色

平底微孔板放入
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多标记免疫测定仪

中#测定每个微孔中荧光值#使用
QE9CA?=9?

数据处理软件进行

数据的评估和分析,
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统计学处理
!

采用百分位数法#根据健康人样本数据#按

照选定的百分范围计算相应的百分位数作为正常值范围的界

值#采用
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可信度,
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结
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果
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苯丙氨酸水平分布情况见表
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新生儿苯丙氨酸水平统计学分析
!

根据
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例新生

儿苯丙氨酸浓度计算得苯丙氨酸浓度的均值为
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#标准差为
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#中位数为
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#采用

7&6

可信度时的切值为
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可信度时

的切值为
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可信度时的切值为
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表
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新生儿人群血片苯丙氨酸水平分布情况

苯丙氨酸含量$

#

;89

"

P

&

)

构成比
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论

+\b

是常见的氨基酸代谢病#属于常染色体隐性遗传疾

病#发病率因种族不同而变化#中国平均发病率为
"

"

"(&''

,

其发病机制为由于肝脏苯丙氨酸羟化酶$
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&缺乏或活性降低#使得苯丙氨酸不能正常的转变

成为酪氨酸#导致苯丙氨酸通过旁路转化为苯丙酮酸#在体内

苯丙氨酸和其酮酸蓄积#从而影响中枢神经系统发育#引起患

儿严重智能发育落后,

+\b

的典型症状出现后诊断并不困

难#但是已经失去了最好的治疗时机)

&

*

,早筛查+早治疗对患

儿智能发育水平非常重要#

+\b

患儿治疗的越早#效果越

好)

(

*

,最好在出生后
"

个月内起始治疗#早期治疗是改变疾病

结局的关键因素)

*

*

,

筛查切值是筛查工作中诊断和治疗监测的重要依据,筛

查切值确定的正确与否#直接影响筛查工作质量,切值过高增

加筛查的漏检概率#过低增加假阳性率,

本文研究结果表明#安康地区新生儿
+\b

筛查实验切

值#在
776

可信度时#为
"#"%$7

#

;89

"

P

,由于
+\b

发病率受

人种+地域等因素影响各有不同#在中国
+\b

发病率有北高

南低的特点)

1

*

#新生儿
+\b

筛查中#血苯丙氨酸浓度阳性切

值根据实验室及试剂盒而定#一般大于
"#'

#

;89

"

P

为筛查阳

性)

7

*

#因此#本次安康地区新生儿苯丙酮尿症筛查实验切值的

研究是十分必要的,

+<5_AB09;<5Y=99=?+\b

筛查试剂盒的

初始 切 值 为
"#1%"'

#

;89
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#此 数 据 由 在 芬 兰 土 尔 库

+<5_AB09;<5PAL<=BD3B=9

:

CA?=94?A<B?<>

#

Y=99=?]
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公司完

成,结果表明#安康地区新生儿
+\b

筛查的实验切值低于试

剂盒规定的切值#作者认为试剂盒初始切值均高于安康地区新

生儿
776

的可信度#会增加筛查结果中的假阴性率#增加漏检

的概率#故筛查实验切值修改为
"#"%$7

#
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,凡新生儿
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&
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的血样应进行复查#仍高者需要进一步

确诊,
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