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　　【摘要】　目的　探讨血液学指标对新生儿珠蛋白生成障碍性贫血（地贫）的诊断价值，为临床诊断提供依据。

方法　通过基因诊断，将广西壮族自治区妇幼保健院２０１２～２０１３年４８３例确诊为地贫的患儿纳入患者组，将１４８

例健康新生儿纳入健康对照组，两组被试均进行血液学分析，检测患儿血红蛋白（Ｈｂ）、红细胞平均体积（ＭＣＶ）、红

细胞平均血红蛋白量（ＭＣＨ）、红细胞平均血红蛋白浓度（ＭＣＨＣ）、红细胞分布宽度（ＲＤＷＣＶ）等血液学指标并进

行对比分析。选取差异有统计学意义的指标作受试者工作特征曲线（ＲＯＣ曲线），分别计算曲线下面积和各指标的

最佳临界值以及相应的敏感性、特异性。结果　患者组与健康对照组 ＭＣＶ、ＭＣＨ、ＲＤＷＣＶ水平比较，差异均有

统计学意义（犘＜０．０１）；而 Ｈｂ、ＭＣＨＣ比较，差异无统计学意义（犘＞０．０５）。在诊断地贫时，ＭＣＶ、ＭＣＨ、ＲＤＷＣＶ

曲线下的面积分别为０．８８１、０．９０７、０．６４２，诊断地贫最佳临界值分别为８９．８ｆＬ、３３．６５ｐｇ、１５．６５ｆＬ。结论　ＭＣＶ、

ＭＣＨ和ＲＤＷＣＶ均可作为筛查新生儿地贫的有效指标，且 ＭＣＨ和 ＭＣＶ的诊断价值较好。
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　　珠蛋白生成障碍性贫血（地贫）属于常染色体遗传性疾病，

是由于珠蛋白基因缺陷引起某些珠蛋白数量不足或完全缺乏

的一种的溶血性贫血［１］。在广西地区发生率高达２６％
［２］。因

此在该地区做好地贫的筛查工作，及早发现高危人员，对优生

优育的意义尤为重大。现阶段，有关于应用血细胞指标筛查成

人地贫的报道较多，而在新生儿的应用报道较少。新生儿因生

理性因素，其血液学指标的正常范围不同于成人，因而不能将

成人的血液学诊断值应用于新生儿。本研究旨在探讨血液学

指标对新生儿地贫的诊断价值，为临床应用提供依据。现将结

果报道如下。

１　资料与方法

１．１　一般资料　选择２０１２～２０１３年本院确诊为地贫的新生

儿４８３例作为患者组，年龄１～２８ｄ，其中男２７３例，女２１０例。

选择同期在本院出生的健康新生儿１４８例作为健康对照组，年

龄１～２７ｄ，男９４例，女５４例。两组间一般资料比较，差异无

统计学意义（犘＞０．０５），组间具有可比性。

１．２　仪器与试剂　血红蛋白（Ｈｂ）、红细胞平均体积（ＭＣＶ）、

红细胞平均血红蛋白量（ＭＣＨ）、红细胞平均血红蛋白浓度

（ＭＣＨＣ）、红细胞分布宽度（ＲＤＷＣＶ）等指标用ＳＹＳＭＥＸ

ＸＳ８００Ｉ血细胞计数仪检测，严格按照仪器标准操作规程进行

检测。缺失型α地贫基因采用裂口聚合酶链反应（ＰＣＲ）技术

检测，非缺失型α地贫基因和β地贫基因采用ＰＣＲ结合反向

斑点杂交技术（ＲＤＢ）检测，试剂由深圳益生堂生物企业有限公

司提供。

１．３　统计学处理　采用ＳＰＳＳ１６．０软件进行数据处理和统计

学分析。计量资料以狓±狊表示，组间比较采用狋检验，犘＜

０．０５为比较差异有统计学意义。选择差异有统计学意义的指

标作受试者工作曲线（ＲＯＣ曲线），计算曲线下面积和各参数

的最佳临界值以及相应的敏感性、特异性。

２　结　　果

２．１　两组血细胞指标水平比较　患者组与健康对照组的

ＭＣＶ、ＭＣＨ、ＲＤＷＣＶ比较，差异有统计学意义（犘＜０．０１），

而 Ｈｂ、ＭＣＨＣ比较差异无统计学意义（犘＞０．０５）。见表１。

图１　ＭＣＶ、ＭＣＨ诊断新生儿地贫ＲＯＣ曲线

图２　ＲＤＷＣＶ诊断新生儿地贫ＲＯＣ曲线

２．２　ＲＯＣ曲线分析　用ＲＯＣ曲线分析患者组与健康对照组
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的 ＭＣＶ、ＭＣＨ和ＲＤＷＣＶ水平。ＭＣＶ在诊断地贫时，ＲＯＣ

曲线下面积为０．８８１，最佳临界值为８９．８ｆＬ，敏感性和特异性

为６０．９％、１００．０％。ＭＣＨ 在诊断地贫时，ＲＯＣ曲线下面积

为０．９０７，最佳临界值为３３．６５ｐｇ，敏感性和特异性为８９．６％、

７４．３％。ＲＤＷＣＶ在诊断地贫时，ＲＯＣ曲线下面积为０．６４２，

最佳临界值为１５．６５ｆＬ，敏感性和特异性为４１．４％、８６．５％。

见图１、图２。

表１　两组间的血细胞指标水平比较（狓±狊）

组别 狀 Ｈｂ（ｇ／Ｌ） ＭＣＶ（ｆＬ） ＭＣＨ（ｐｇ） ＭＣＨＣ（ｇ／Ｌ） ＲＤＷＣＶ（ｆＬ）

患者组 ４８３ １４２．３±２３．０ ８７．２±９．６ａ ２８．５±３．８ａ ３３０．５±１３．６ １５．７±２．０ａ

健康对照组 １４８ １４７．８±２３．５ １０１．４±６．０ ３４．５±２．０ ３４１．９±１２．４ １４．８±０．９

　　注：与健康对照组比较，ａ犘＜０．０５。

３　讨　　论

地贫是一种遗传性慢性溶血性贫血病，其发病机制是合成

Ｈｂ的珠蛋白链减少或缺失，从而使 Ｈｂ的结构发生异常，导致

含有异常 Ｈｂ的红细胞变形性降低，缩短了红细胞的寿命，最

终导致贫血甚至发育异常［３４］。目前在临床上尚无有效的根治

手段［５］，预防与监控是降低人群发病率的关键，因而对新生儿

进行地贫筛查具有重要意义：（１）新生儿期，能及时发现因地贫

引起的新生儿溶血性黄疸，并根据具体情况对症治疗；（２）儿童

生长发育期，注意均衡营养，预防轻度贫血加重。注意与缺铁

性贫血鉴别，因小儿缺铁性贫血同样表现为小细胞低色素性，

易与α地贫血混淆，尤其是对α地贫患儿进行补铁有可能适得

其反，甚至致命［６］；（３）婚龄期需注意婚配，若男女双方为同型

地贫，怀孕后一定要进行产前诊断，防止中、重型地贫患儿的出

生。

目前，国内外主要运用ＰＣＲ技术结合其他分子生物学手

段检测地贫基因［７８］。但分子生物学技术要求高，不能广泛应

用于各级医院，特别是基层医院。临床上常应用 ＭＣＶ、ＭＣＨ

检测作为地贫表型筛查的主要指标［９１０］，但新生儿的血液学指

标不同于成人，因而不能将成人的血液学诊断值应用于新生

儿。因此建立筛查新生儿地贫的血液学参考值，可以快速初步

筛查出地贫患儿，并以基因检测确诊，最终采取一定的干预措

施以提高患儿的生活质量。

ＲＯＣ曲线是一种全面评价一个或几个试验诊断价值的良

好工具。可通过计算ＲＯＣ曲线下的面积来判断诊断试验的临

床准确性，并找出诊断疾病的最佳临界值，用该点数值区分正

常与异常，其敏感性和特异性都比较高，而漏诊和误诊最

小［１１］。本研究结果显示，患者组与健康对照组 ＭＣＶ、ＭＣＨ、

ＲＤＷＣＶ水平比较，差异有统计学意义（犘＜０．０１），而 Ｈｂ、

ＭＣＨＣ比较，差异无统计学意义（犘＞０．０５）。应用ＲＯＣ曲线

分析有统计学差异的指标，得出 ＭＣＶ、ＭＣＨ 和 ＲＤＷＣＶ诊

断新生儿地贫的最佳临界值分别为８９．８ｆＬ、３３．６５ｐｇ和１５．６５

ｆＬ。诊断新生儿地贫时，ＭＣＶ的 ＲＯＣ曲线下面积为０．８８１，

该临界值的敏感性和特异性分别是６０．９％和１００．０％；ＭＣＨ

的ＲＯＣ曲线下面积为０．９０７，该临界值的敏感性和特异性分

别是 ８９．６％ 和 ７４．３％；ＲＤＷＣＶ 的 ＲＯＣ 曲线下面积为

０．６４２，最佳临界值为１５．６５ｆＬ，该临界值的敏感性和特异性分

别是４１．４％ 和８６．５％。

综上所述，ＭＣＶ、ＭＣＨ及ＲＤＷＣＶ等指标对于筛查新生

儿地贫均有较好的效果，且 ＭＣＨ 和 ＭＣＶ的诊断价值优于

ＲＤＷＣＶ。
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