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平均红细胞血红蛋白含量降低孕妇的珠蛋白生成障碍性

贫血基因突变类型分析

骆朝京（广西壮族自治区武鸣县人民医院检验科　５３０１００）

　　【摘要】　目的　观察武鸣县辖区内平均红细胞血红蛋白含量（ＭＣＨ）降低的适龄孕妇的珠蛋白生成障碍性贫

血基因突变类型，为这一地区珠蛋白生成障碍性贫血患者的临床诊治提供依据。方法　采用血细胞分析仪对武鸣

县辖区内６４１例孕妇进行血细胞分析，筛查出 ＭＣＨ降低孕妇４７５例，运用反向斑点杂交技术对其进行珠蛋白生成

障碍性贫血类型基因检测，观察基因突变情况。结果　４７５例 ＭＣＨ降低的孕妇发生珠蛋白生成障碍性贫血类型

基因者４２８例，其中３１９例发生β突变，１１６例发生α突变；β突变呈现６５４Ｍ、１７Ｍ、２８Ｍ、２７／２８Ｍ、２９Ｍ、ＣＤ４１４２Ｍ、

βＥＭ、４３Ｍ、７１７２Ｍ、ＩＶＳＩ１Ｍ１０种突变类型，α突变呈现为αＣＳ、αＱＳ、αＷＳ３种突变；β突变以４１４２Ｍ 及１７Ｍ 突

变为主，分别占β突变类型的４４．８３％和３０．１２％；α以αＣＳ突变及αＷＳ突变为主，分别占α突变类型的５５．９３％和

３６．２１％；发生α／β杂合突变１８例，以αＷＳ联合β链４１４２Ｍ、１７Ｍ突变的类型多见。结论　武鸣县辖区内 ＭＣＨ降

低孕妇珠蛋白生成障碍性贫血基因突变类型以β突变的４１４２Ｍ突变及１７Ｍ 突变为主，在实施珠蛋白生成障碍性

贫血防治的考量中应考虑患者的地域因素。

【关键词】　珠蛋白生成障碍性贫血；平均红细胞血红蛋白含量；基因突变；孕妇

犇犗犐：１０．３９６９／犼．犻狊狊狀．１６７２９４５５．２０１２．２４．０３２ 文献标志码：Ａ 文章编号：１６７２９４５５（２０１２）２４３１０６０２

犃狀犪犾狔狊犻狊狅狀犵犲狀狅狋狔狆犲狊狅犳狋犺犪犾犪狊狊犲犿犻犪犵犲狀犲犿狌狋犪狋犻狅狀犱犲狋犲犮狋犻狅狀狉犲狊狌犾狋犻狀狆狉犲犵狀犪狀狋狑狅犿犲狀狑犻狋犺犱犲犮狉犲犪狊犲犱犿犲犪狀犮狅狉狆狌狊犮狌犾犪狉

犺犲犿狅犵犾狅犫犻狀　犔犝犗犆犺犪狅犼犻狀犵（犇犲狆犪狉狋犿犲狀狋狅犳犆犾犻狀犻犮犪犾犔犪犫狅狉犪狋狅狉狔，犠狌犿犻狀犵犘犲狅狆犾犲′狊犎狅狊狆犻狋犪犾，犌狌犪狀犵狓犻５３０１００，

犆犺犻狀犪）

【犃犫狊狋狉犪犮狋】　犗犫犼犲犮狋犻狏犲　Ｔｏｏｂｓｅｒｖｅｔｈａｌａｓｓｅｍｉａｇｅｎｅｍｕｔａｔｉｏｎｉｎｐｒｅｇｎａｎｔｗｏｍｅｎｗｉｔｈｄｅｃｒｅａｓｅｄｍｅａｎｃｏｒｐｕｓ

ｃｕｌａｒｈｅｍｏｇｌｏｂｉｎｏｆＷｕＭｉｎｇｒｅｇｉｏｎｉｎＧｕａｎｇｘｉｐｒｏｖｉｎｃｅ，ａｎｄｔｏｐｒｏｖｉｄｅｔｈｅｅｖｉｄｅｎｃｅｏｆｓｔｕｄｙｔｏｃｌｉｎｉｃａｌｄｉａｇｎｏｓｉｓａｎｄ

ｔｈｅｒａｐｙｏｆｔｈｅｔｈａｌａｓｓｅｍｉａｐｒｅｇｎａｎｔｗｏｍｅｎｉｎｔｈｅａｒｅａ．犕犲狋犺狅犱狊　Ｔｈｅｈａｅｍｏｃｙｔｅｓｏｆ６４１ｐｒｅｇｎａｎｔｗｏｍｅｎｉｎＷｕｍ

ｉｎｇｒｅｇｉｏｎｉｎＧｕａｎｇｘｉｐｒｏｖｉｎｃｅｗｅｒｅｄｅｔｅｃｔｅｄｂｙｕｓｉｎｇＳｙｓｍｅｘ２０００ｉｃｙｔｏａｎａｌｙｚｅｒ．４７５ｐｒｅｇｎａｎｔｗｏｍｅｎｆｏｕｎｄｗｉｔｈ

ｄｅｃｒｅａｓｅｄｍｅａｎｃｏｒｐｕｓｃｕｌａｒｈｅｍｏｇｌｏｂｉｎｗｅｒｅｄｅｔｅｃｔｅｄｔｈｅｉｒｔｙｐｅｓｏｆｔｈａｌａｓｓｅｍｉａｇｅｎｅｍｕｔａｔｉｏｎｂｙｒｅｖｅｒｓｅｄｏｔｂｌｏｔ

（ＲＤＢ）ａｎｄｉｎｖｅｓｔｉｇａｔｅｄｔｈｅｉｒｔｈａｌａｓｓｅｍｉａｇｅｎｅｍｕｔａｔｉｏｎ．犚犲狊狌犾狋狊　Ａｍｏｎｇ４７５ｐｒｅｇｎａｎｔｗｏｍｅｎｗｉｔｈｄｅｃｒｅａｓｅｄｍｅａｎ

ｃｏｒｐｕｓｃｕｌａｒｈｅｍｏｇｌｏｂｉｎ，４２８ｗｅｒｅｆｏｕｎｄｔｈａｌａｓｓｅｍｉａ，ｉｎｃｌｕｄｉｎｇ３１９ｃａｓｅｓｏｆβｔｈａｌａｓｓｅｍｉａｍｕｔａｔｉｏｎａｎｄ１１６ｃａｓｅｓｏｆα

ｔｈａｌａｓｓｅｍｉａｍｕｔａｔｉｏｎ．Ｉｎｔｈｅβｔｈａｌａｓｓｅｍｉａｍｕｔａｔｉｏｎ，１０ｔｙｐｅｓｍｕｔａｔｉｏｎｗｅｒｅａｓｆｏｌｌｏｗ：６５４Ｍ，１７Ｍ，２８Ｍ，２７／２８Ｍ，

２９Ｍ，４１４２Ｍ，βＥＭ，４３Ｍ，７１７２Ｍ，ＩＶＳＩ１Ｍ，ａｎｄｔｈｅｔｙｐｅｓｏｆαｔｈａｌａｓｓｅｍｉａｍｕｔａｔｉｏｎｐｒｅｓｅｎｔαＣＳ、αＱＳａｎｄαＷＳ．

Ｔｈｅｔｏｐｔｗｏｇｅｎｏｔｙｐｅｓｏｆβｔｈａｌａｓｓｅｍｉａｍｕｔａｔｉｏｎｗｅｒｅ４１４２Ｍａｎｄ１７Ｍ，ｔｈｅｃａｒｒｉｅｒｒａｔｅｓｏｆβｔｈａｌａｓｓｅｍｉａｍｕｔａｔｉｏｎ

ｗｅｒｅ４４．８３％，３０．１２％ｉｎｔｕｒｎ．ＴｈｅｍａｊｏｒｔｙｐｅｓｏｆαｔｈａｌａｓｓｅｍｉａｍｕｔａｔｉｏｎｗｅｒｅαＣＳａｎｄαＷＳ，ａｃｃｏｕｎｔｉｎｇｆｏｒ５５．

９３％，３６．２１％；１８ｃａｓｅｓｗｅｒｅｆｏｕｎｄαｔｈａｌａｓｓｅｍｉａａｎｄβｔｈａｌａｓｓｅｍｉａ，ｍｏｓｔｏｆｔｈｅｍｐｒｅｓｅｎｔｉｎｇαＷＳｃｏｍｂｉｎｅｄ４１

４２Ｍ，１７Ｍ．犆狅狀犮犾狌狊犻狅狀　４１Ｍ４２Ｍａｎｄ１７Ｍａｒｅｔｈｅｍａｊｏｒｇｅｎｏｔｙｐｅｓｏｆｔｈａｌａｓｓｅｍｉａｇｅｎｅｍｕｔａｔｉｏｎｉｎｐｒｅｇｎａｎｔｗｏｍｅｎ

ｗｉｔｈｄｅｃｒｅａｓｅｄｍｅａｎｃｏｒｐｕｓｃｕｌａｒｈｅｍｏｇｌｏｂｉｎｉｎＷｕｉｎｇａｒｅａｉｎＧｕａｎｇｘｉｐｒｏｖｉｎｃｅ，ｓｏｒｅｇｉｏｎｉｓｔｈｅｆａｃｔｏｒｔｈａｔｓｈｏｕｌｄｂｅ

ｃｏｎｓｉｄｅｒｅｄｉｎｔｈａｌａｓｓｅｍｉａｐｒｅｖｅｎｔｉｏｎａｎｄｃｕｒｅ．

【犓犲狔狑狅狉犱狊】　ｔｈａｌａｓｓｅｍｉａ；　ｍｅａｎｃｏｒｐｕｓｃｕｌａｒｈｅｍｏｇｌｏｂｉｎ；　ｇｅｎｅｍｕｔａｔｉｏｎ；　ｐｒｅｇｎａｎｔｗｏｍｅｎ

　　平均红细胞血红蛋白含量（ＭＣＨ）是指红细胞群体中各个

红细胞血红蛋白含量和平均值，该指标与红细胞平均体积

（ＭＣＶ）、红细胞平均血红蛋白浓度（ＭＣＨＣ）联合使用可对贫

血进行初步形态分类及病因分析。ＭＣＨ 降低常涉及小细胞

低色素性贫血，是珠蛋白生成障碍性贫血的典型外周血象表现

之一。目前国内的报道更多地倾向于观察 ＭＣＶ下降孕妇珠

蛋白生成障碍性贫血的基因类型［１］，本研究观察 ＭＣＨ降低孕

妇珠蛋白生成障碍性贫血基因突变类型，现报道如下。

１　资料与方法

１．１　一般资料　分析对象为２０１０年９月至２０１２年４月在武

鸣县辖区产科门诊进行产检及珠蛋白生成障碍性贫血筛查的

孕妇６４１例，就诊孕妇知情同意，年龄２３～３８岁。经迈瑞全自

动血液细胞分析仪筛查 ＭＣＨ低于２７ｐｇ病例４７５例。

１．２　方法　静脉采用２ｍＬ，一式２管，乙二胺四乙酸（ＥＤ

ＴＡ）抗凝，一管做血细胞分析，另一管冰箱保存，每周送广西壮

族自治区民族医院聚合酶链反应（ＰＣＲ）实验室做珠蛋白生成

障碍性贫血基因检测。

１．３　仪器与试剂　迈瑞全自动血液细胞分析仪（机型：

ＢＣ５８００）及配套试剂购自深圳迈瑞生物医疗电子股份有限公

司；ＰＣＲ仪、分子杂交仪、杂交管、电泳仪、紫外透视仪及珠蛋

白生成障碍性贫血筛查试剂盒为深圳亚能公司提供。

１．４　统计学处理　统计软件为华西医科大学统计软件包

·６０１３· 检验医学与临床２０１２年１２月第９卷第２４期　ＬａｂＭｅｄＣｌｉｎ，Ｄｅｃｅｍｂｅｒ２０１２，Ｖｏｌ．９，Ｎｏ．２４



ＰＥＭＳ３．１版，计数资料采用χ
２ 检验，犘＜０．０５为差异有统计

学意义。

２　结　　果

２．１　６４１例孕妇 ＭＣＨ、ＭＣＨＣ、ＭＣＶ结果分布情况　孕妇

ＭＣＨ值小于２７ｐｇ为４７５例，占７４．１０％；ＭＣＨ值为２７～３１

ｐｇ为１６６例，占２５．９％；ＭＣＨＣ小于３２０ｇ／Ｌ为４７３例，占

７３．７９％；ＭＣＨＣ在３２０～３６０ｇ／Ｌ之间为１６８例，占２６．２１％；

ＭＣＶ小于８２ｆＬ为４５９例，占７１．６１％，ＭＣＶ在８２～９２ｆＬ之

间为１８２例，占２８．３９％。

２．２　４７５例 ＭＣＨ降低的孕妇珠蛋白生成障碍性贫血基因检

测结果　４７５例 ＭＣＨ降低的孕妇样本中，未发生突变４０例，

发生珠蛋白生成障碍性贫血类型基因者４３５例，其中３１９例发

生β突变，１１６例发生α突变；β突变呈现４１４２Ｍ，１７Ｍ，Βｅｍ，

７１７２Ｍ，２８Ｍ，６５４Ｍ，ＩＶＳＩ１Ｍ等１０种突变类型，所占百分率

分别为：４４．８３％、２９．４７％、６．５８％、５．３３％、４．７０％、３．７６％、

３．１３％、２．１９％。α突变呈现为αＣＳ、αＱＳ、αＷＳ３种突变分别

占５５．９３％、３６．２１％、６．９０％；β突变以４１４２Ｍ突变及１７Ｍ 突

变为主，与其他β突变类型比较，差异有统计学意义（犘＜

０．０５），α突变以αＣＳ突变及αＷＳ突变为主，与αＱＳ突变类型

比较，差异有统计学意义（犘＜０．０５）。

３　讨　　论

珠蛋白生成障碍性贫血是因常染色体遗传性缺陷，引起血

红蛋白的合成量减少而产生的一种遗传性溶血性贫血，分为α

珠蛋白生成障碍性贫血和β珠蛋白生成障碍性贫血。重型α

珠蛋白生成障碍性贫血会引起胎儿水肿症，导致新生儿病死率

增加。重型β珠蛋白生成障碍性贫血胎儿出生时与正常胎儿

无异，到３～６个月时就会逐渐出现严重贫血，如果不治疗，一

般５岁左右死亡
［２］。

目前珠蛋白生成障碍性贫血尚无有效的治疗办法，因此，

只能针对怀孕夫妇、新生儿、健康体检等人群进行普查并做好

遗传咨询工作。凡夫妻双方都是珠蛋白生成障碍性贫血基因

的携带者，或前一胎曾生过重型珠蛋白生成障碍性贫血者，均

应在妊娠早期（通常在１２～２０周）到医院做产前诊断，如诊断

所怀的胎儿患重型珠蛋白生成障碍性贫血，应立即终止妊娠，

避免重型珠蛋白生成障碍性贫血患儿出生［３］。因此，产前筛查

任重而道远。

广西是珠蛋白生成障碍性贫血病的高发区，尤其以广西武

鸣县辖区内各乡镇为甚，据２０１０年７月１９日广西壮族自治区

卫生厅对广西珠蛋白生成障碍性贫血防治计划的实施情况的

通报，２０１０年上半年，全区婚检率已迅速提高到４６．２８％，比

２００９年提高了３１．９４％；共有２０．４万人获得了免费婚检，筛查

出珠蛋白生成障碍性贫血携带者２．３４万人，其中夫妇双方均为

珠蛋白生成障碍性贫血携带者的有２０３１对。广西人群中珠

蛋白生成障碍性贫血基因携带率约２０％，远高于南方各省。

妇幼卫生监测数据显示，２００９年重型α珠蛋白生成障碍性贫

血发生率为１．８９％，重型β珠蛋白生成障碍性贫血发生率约

２．５８％，合计约４．５％。２００９年广西壮族自治区出生婴儿７５．８

万多人，重型α和β珠蛋白生成障碍性贫血患儿约３５００人，防

治形势非常严峻［４５］。

本研究基于观察 ＭＣＨ 降低的孕妇珠蛋白生成障碍性贫

血基因突变情况，旨在为广西西部各市县的珠蛋白生成障碍性

贫血防治提供治疗数据参考，在所观察的４７５例 ＭＣＨ降低的

孕妇样本中，发生珠蛋白生成障碍性贫血类型基因者４２８例，

其中３１９例发生β突变，１１６例发生α突变；β突变呈现６５４Ｍ、

１７Ｍ、２８Ｍ、２７／２８Ｍ、２９Ｍ、ＣＤ４１４２Ｍ、βＥＭ、４３Ｍ、７１７２Ｍ、

ＩＶＳＩ１Ｍ１０种突变类型，α突变呈现为αＣＳ、αＱＳ、αＷＳ３种突

变；β突变以４１４２Ｍ 及１７Ｍ 突变为主，分别占β突变类型的

４４．８３％、３０．１２％；α突变以αＣＳ及αＷＳ突变为主，分别占α

突变类型的５５．９３％、３６．２１％；发生α／β杂合突变１８例，以

αＷＳ联合β链４１４２Ｍ、１７Ｍ突变的类型多见。

本组数据显示，广西武鸣县辖区内 ＭＣＨ降低孕妇珠蛋白

生成障碍性贫血基因突变类型以β突变的４１～４２Ｍ 及１７Ｍ

突变为主，在实施珠蛋白生成障碍性贫血防治的考量中应考虑

患者的地域因素。
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医学统计工作的基本内容

按工作性质及其先后顺序，可将医学统计工作分为实验设计、收集资料、整理资料、分析资料。实验设计是开展某项医

学研究工作的关键，包括医学专业设计和统计学设计，医学专业设计的内容包括研究对象纳入和排除标准、样本含量、获取

样本的方法、分组原则、观察（检测）指标、统计方法等。收集资料的方法包括各种试验、检测或调查，要求资料完整、准确、及

时、有足够数量、具有代表性和可比性等。整理资料包括原始资料的检查与核对、对资料进行分组与汇总等。分析资料即对

资料进行统计学分析，包括进行统计描述和统计推断。
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