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深圳市龙岗区大鹏地区珠蛋白生成障碍性贫血的

流行病学研究
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"摘要#

!

目的
!

探讨深圳市龙岗区大鹏地区珠蛋白生成障碍性贫血的发病率以及主要突变基因类型$方法
!

从本地居民和外来人群中随机抽取各
:))

名一般资料相匹配的健康人群作为研究对象!年龄
*'

!

')

岁!评估两组

人群珠蛋白生成障碍性贫血的发病率!以及主要突变基因类型$结果
!

"

*

#本地区居民
'

$

珠蛋白生成障碍性贫血发

病率高于
-

$

珠蛋白生成障碍性贫血!而外来人群两种类型珠蛋白生成障碍性贫血发病率无明显差别'同时!深圳市

龙岗区大鹏地区本地居民
'

$

珠蛋白生成障碍性贫血发病率高于外来人群!差异有统计学意义"

!

%

)5)'

#'"

/

#深圳

市龙岗区大鹏地区本地居民
'

$

珠蛋白生成障碍性贫血基因类型主要为
$$PV<

&

''

和
$$

'

(5/

&

''

!而外来人群
'

$

珠蛋白

生成障碍性贫血突变基因类型则均匀分布'"

:

#深圳市龙岗区大鹏地区本地居民
-

$

珠蛋白生成障碍性贫血基因类型

主要为
HO(*$(/

和
HO*+

!而外来人群
-

$

珠蛋白生成障碍性贫血突变基因类型也均匀分布$结论
!

深圳市龙岗区

大鹏地区原居民与外来人群珠蛋白生成障碍性贫血发病率!以及所携带主要突变基因类型间差异有统计学意义$
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珠蛋白生成障碍性贫血'
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发病率'
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珠蛋白生成障碍性贫血是由于血红蛋白珠蛋白肽链数量

异常所导致的血液系统疾病,

*$/

-

#依据缺失肽链的不同分为
'

$

珠蛋白生成障碍性贫血和
-

$

珠蛋白生成障碍性贫血)既往有

研究结果提示#广东地区珠蛋白生成障碍性贫血基因携带率约

为
**3

,

:

-

#但关于深圳市龙岗区大鹏地区本地居民以及外来

人群珠蛋白生成障碍性贫血发病率以及主要基因类型目前尚

未完全明确#因此#本研究拟初步探讨本地区珠蛋白生成障碍

性贫血的流行病学相关资料#为今后进一步研究提供前期基

础#现报道如下)

$

!

资料与方法

$5$

!

一般资料
!

从本地居民和外来人群$即深圳以外迁入的

广东人%中随机抽取各
:))

名一般资料相匹配的健康人群作为

研究对象#年龄
*'

!

')

岁)

$5/

!

研究方法
!

抽取所有入选者外周静脉血#抗凝后进行全

自动五分类血细胞计数和血红蛋白电泳#根据平均红细胞体积

$

WHT

%*红细胞$

UKH

%*红细胞脆性和电泳结果确定进行下一

步基因分型的标本)可疑阳性的标本提取
OX<

#通过多重

.HU

扩增珠蛋白基因上基因片段#作为模板进行标记和杂交#

将野生型和突变型
.HU

产物用特异性荧光染料标记)将标记

产物和杂交液混合#与玻片上探针进行杂交)室温下将玻片洗

:

次)用荧光扫描仪扫描玻片#由软件根据杂交结果分析判断

不同的突变位点)对各步的实验数据进行统计学分析#分别得

出本区居民和外来人群珠蛋白生成障碍性贫血基因携带率#以

及常见的珠蛋白生成障碍性贫血基因类型)

$5'

!

统计学处理
!

定量资料采用
IhG

差表示#定性资料采用

百分率表示#采用
P.PP*45)

统计软件进行统计分析#组间比

较采用
B,01L:

N

.)PQ.

或
(

/ 检验#以
!

%

)5)'

为差异有统

计学意义)

/

!

结
!!

果
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!

珠蛋白生成障碍性贫血的发病率
!

本地居民
'

$

珠蛋白生

成障碍性贫血发病率高于
-

$

珠蛋白生成障碍性贫血#而外来人

群两种类型珠蛋白生成障碍性贫血发病率无明显差别(深圳市

龙岗区大鹏地区本地居民
'

$

珠蛋白生成障碍性贫血发病率高

于外来人群#差异有统计学意义$

!

%

)5)'

%#见表
*

)
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$

珠蛋白生成障碍性贫血基因类型
!

深圳市龙岗区大鹏

地区原居民
'

$

珠蛋白生成障碍性贫血基因类型主要为
$$PV<

"

+

4;2*

+

检验医学与临床
/)*/

年
;

月第
2

卷第
*4

期
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和
$$

'

(5/

"

''

#而外来人群
'

$

珠蛋白生成障碍性贫血突变基因

类型则均匀分布#提示本地居民和外来人群
'

$

珠蛋白生成障碍

性贫血主要基因类型具有一定的差别#见表
/

)

表
*

!

珠蛋白生成障碍性贫血的发病率&

3

'

分型
人群

本地居民 外来居民

'

$

珠蛋白生成障碍性贫血
25/

"

+5+

-

$

珠蛋白生成障碍性贫血
;5( ;5)

!!

注!与外来人群比较#
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表
/

!'

$

珠蛋白生成障碍性贫血基因类型*

,
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突变基因类型 本地人 外来人
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珠蛋白生成障碍性贫血基因类型
!

深圳市龙岗区大鹏

地区本地居民
-

$

珠蛋白生成障碍性贫血基因类型主要为

HO(*$(/

和
HO*+

#而外来人口
-

$

珠蛋白生成障碍性贫血突变

基因类型也呈现出均匀分布#提示本地居民和外来人群
-

$

珠蛋

白生成障碍性贫血主要突变基因类型也存在一定的差别#见

表
:

)

表
:
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珠蛋白生成障碍性贫血基因类型*

,

&

3

'+

突变基因类型 本地居民 外来人群
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/

$
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%
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$
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$
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MTP$
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$4'( *

$

)5:

%

:

$

*5)

%
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V /

$

)5+
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%

总计
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$
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本研究结果表明#深圳市龙岗区大鹏地区本地居民与外来

人群珠蛋白生成障碍性贫血发病率#以及所携带主要突变基因

类型间存在一定的差别)本研究结果表明#深圳市龙岗区大鹏

地区本地居民
'

$

珠蛋白生成障碍性贫血发病率高于外来人群#

且本地居民
'

$

珠蛋白生成障碍性贫血发病率也高于
-

$

珠蛋白

生成障碍性贫血(同时#基因分析提示#本地居民
'

$

珠蛋白生成

障碍性贫血突变基因主要为
$$PV<

"

''

和
$$

'

(5/

"

''

#

-

$

珠蛋白生

成障碍性贫血突变基因主要为
HO(*$(/

和
HO*+

#而外来人群

'

$

珠蛋白生成障碍性贫血和
-

$

珠蛋白生成障碍性贫血突变基

因则呈均匀分布)

广东地区为珠蛋白生成障碍性贫血的高发地区#但广东省

内地区与地区之间存在不同的发病率,

(

-

#因此#明确本地区珠

蛋白生成障碍性贫血发病率对于制定相关筛查方案及开展优

生优育具有重要的临床价值)在过去几年中#全国各地均大规

模地开展了对珠蛋白生成障碍性贫血流行病学的调查,

'

-

)深

圳是一个移民城市#而大鹏地区位于深圳东部临海地区#是一

个以广东客家人为主#同时具有大量广东省内来源的迁移人

口#相关资料表明#本地居民与外来人群间通婚率高达
4)3

以

上#因此#评估大鹏地区本地居民以及外来人群珠蛋白生成障

碍性贫血发病率以及所携带的主要基因类型在一定程度上能

够客观并准确地反映本地区珠蛋白生成障碍性贫血的流行病

学概貌)

既往研究表明#没有临床症状的轻型珠蛋白生成障碍性贫

血患者间的通婚有相当高的概率产生重型珠蛋白生成障碍性

贫血患儿#给社会和患者家庭带来沉重的经济和心理负担,

4$+

-

#

因此#积极筛查此类患者对社会及家庭具有重要的意义)在过

去几年的产前检查中#发现本地区珠蛋白生成障碍性贫血基因

的携带者比率较高#因此#开展本项目旨在获得本地健康居民

和外来人群珠蛋白生成障碍性贫血基因携带率和基因突变的

主要类型#从而能够为本区居民的健康和政府的优生优育决策

提供有利的客观依据)

综上所述#虽然本次研究样本量可能仍不够大#但从横断

面水平角度分析#本研究所获得的数据在一定程度上能够提示

本地区人口珠蛋白生成障碍性贫血基因携带率以及基因突变

的主要类型#从而能够为今后研究提供前期基础)
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