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深圳地区９５６９例妊娠期妇女血红蛋白电泳结果分析


冉　健，任振敏，裴元元，魏凤香△（广东省深圳市龙岗区妇幼保健院中心实验室　５１８１７２）

　　【摘要】　目的　评估全自动毛细管血红蛋白（Ｈｂ）电泳技术在深圳地区妊娠妇女产前珠蛋白生成障碍性贫血

（地贫）筛查及异常 Ｈｂ检查的临床应用价值。方法　采用Ｓｅｂｉａｃａｐｉｌｌａｒｙ２ｆｌｅｘ型全自动毛细管电泳仪对深圳市龙

岗区妇幼保健院产前门诊孕妇进行 Ｈｂ电泳检测，分析 ＨｂＡ２水平及异常 Ｈｂ电泳条带及水平。结果　检出９５１

例异常 Ｈｂ电泳结果（异常率９．９％）包括 ＨｂＡ２＞３．５％；ＨｂＡ２＜２．５％；ＨｂＦ＞１０％及其他异常 Ｈｂ（包括 ＨｂＣＳ、

ＨｂＥ、ＨｂＤ、ＨｂＮｅｗＹｏｒｋ和 ＨｂＱＴａｉｌａｎｄ等）。结论　全自动毛细管 Ｈｂ电泳在地贫产前筛查及异常 Ｈｂ检测中

具有重要意义，可为进一步分子确诊及产前诊断提供指导。

【关键词】　血红蛋白电泳；　妊娠期妇女；　珠蛋白生成障碍性贫血；　异常血红蛋白
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　　珠蛋白生成障碍性贫血（地贫）是由于珠蛋白合成不足引

起的遗传性溶血性贫血。地贫是我国广东地区最常见、危害最

大的遗传病［１］。对孕妇及夫妻双方进行有效的地贫筛查，并进

一步基因诊断、遗传咨询和产前诊断是目前防止重型地贫儿出

生的有效方法。血红蛋白（Ｈｂ）电泳可对 ＨｂＡ、ＨｂＦ和 ＨｂＡ２

进行量化，将地贫初步区分为α地贫、β地贫，是地贫检测与诊

断的重要手段之一［２］。Ｈｂ电泳还可检测出多种异常 Ｈｂ，包

括 ＨｂＨ，ＨｂＢａｒｔ′ｓ，ＨｂＣＳ，这些对诊断α地贫具有重要意

义［３］。妊娠妇女中的异常 Ｈｂ主要是 Ｈｂ外部氨基酸发生替

代，不影响 Ｈｂ分子的稳定性和功能，一般无临床表现，但会干

扰其他指标如糖化血红蛋白（ＨｂＡ１ｃ）的定量检测
［４］。本研究

通过分析本院产科的９５６９例孕妇资料，以探讨 Ｈｂ电泳在检

测地贫及多种异常 Ｈｂ中的价值，现报道如下。

１　资料与方法

１．１　一般资料　选择２０１２年５月至２０１３年９月本院产科门

诊进行产前检查的早孕及中、晚孕期妇女外周血 Ｈｂ电泳

９５６９例。

１．２　方法　空腹静脉采血２ｍＬ，乙二胺四乙酸二钾（ＥＤＴＡ

Ｋ２）抗凝，４℃冰箱保存不超过５ｄ。采用法国Ｓｅｂｉａｃａｐｉｌｌａｒ

ｙ２ｆｌｅｘ型全自动毛细管电泳仪分析，Ｓｅｂｉａ配套Ｈｂ电泳试剂盒

ＣａｌｉｌｌａｒｙｓＨｅｍｏｇｌｏｂｉｎｅ。严格按照 Ｈｂ电泳标准操作规范完

成实验过程。采用Ｐｈｏｒｅｓｉｓ进行 Ｈｂ电泳结果分析。基因检

测由深圳益生堂公司提供的α缺失型，α非缺失型及β地贫检

测试剂盒。严格按照试剂说明书进行ＤＮＡ提取，电泳和杂交

实验。

１．３　诊断标准　ＨｂＡ２＜２．５％怀疑α地贫；ＨｂＡ２＞３．５％或

ＨｂＦ明显升高怀疑β地贫。异常条带根据条带分布的位置，

划分为不同的组。

２　结　　果

２．１　Ｈｂ电泳结果　在９５６９例孕妇中，ＨｂＡ２为２．５％～

３．５％的共８６１８例，视为 Ｈｂ电泳结果正常，其中 Ｈｂ结果条

带含 ＨｂＡ、ＨｂＦ、ＨｂＡ２ 共 ２８８６ 例 （ＨｂＦ 水平 ０．２％ ～
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９．７％），仅含 ＨｂＡ、ＨｂＡ２Ｈｂ结果条带共５７３２例。ＨｂＡ２＜

２．５％（１．２％～２．４％）、ＨｂＡ２＞３．５％（３．６％～７．４％）、ＨｂＦ＞

１０％及异常Ｈｂ共９５１例。Ｈｂ电泳异常检出率为９．９％（９５１／

９５６９）。

２．２　Ｈｂ电泳异常孕妇结果　９５１例 Ｈｂ电泳异常孕妇中，

ＨｂＡ２＞３．５％有３０６例，占９５６９例孕妇的３．２％；单纯ＨｂＦ＞

１０％有５例，占９５６９例孕妇的０．０５％；ＨｂＡ２＜２．５％有５６８

例，占９５６９例孕妇的５．９％；异常 Ｈｂ有７０例，占９５６９例孕

妇的０．７％。

２．３　异常 Ｈｂ结果分析　异常 Ｈｂ的７０例孕妇中，ＨｂＣＳ有

３６例，其中１例合并 ＨｂＡ２＝５．０％，基因检测结果证实为αβ

复合地贫（α地贫非缺失型基因检测结果：ａＣＳ／ａａ；β地贫基因

检测结果：ＩＶＳ２６５４／Ｎ）。１０例 ＨｂＡ２正常；２５例 ＨｂＡ２＜

２．５％（其中２例合并 ＨｂＨ；２例合并 ＨｂＨ 并 Ｈｂｂａｒｔ′ｓ）。

ＨｂＨ有５例，仅１例单纯 ＨｂＨ。Ｈｂｂａｒｔ′ｓ４例（其中２例合

并 ＨｂＨ；２例合并ＨｂＨ和ＨｂＣＳ）。ＨｂＱＴａｉｌａｎｄ及其Ａ２变

异体３例。ＨｂＱＩｎｄｉａ及其Ａ２变异体２例。ＨｂＮｅｗＹｏｒｋ有

１１例，其中１例 ＨｂＡ２为３．８％，其余 ＨｂＡ２均正常。ＨｂＥ有

１０例，ＨｂＡ２均大于３．５％；ＨｂＪ有４例其 ＨｂＡ２水平正常；

ＨｂＤ有３例 ＨｂＡ２水平正常；ＨｂＧ有１例（其 ＨｂＡ２＝１．８％，

α地贫缺失型基因检测结果：ａａ４．２／ａａ），结果见表１。

表１　异常 Ｈｂ结果分析

异常条带详述 狀 异常条带详述 狀

ＨｂＣＳ ３６ ＨｂＤ ３

ＨｂＨ ５ ＨｂＥ １０

Ｈｂｂａｒｔ′ｓ ４ ＨｂＪ ４

ＨｂＱＴａｉｌａｎｄ及其Ａ２变异体 ３ ＨｂＧ １

ＨｂＱＩｎｄｉａ及其Ａ２变异体 ２ ＨｂＮｅｗＹｏｒｋ １１

３　讨　　论

目前临床用于地贫的筛查手段主要有平均红细胞容积

（ＭＣＶ）和平均红细胞血红蛋白量；红细胞渗透脆性试验；Ｈｂ

电泳技术，以上３种筛查手段各有优势
［５７］。孕妇外周血中有

胎儿的 ＨｂＦ，所以 ＨｂＦ升高不能作为β地贫的指标，Ｈｂ电泳

中如果Ａ２增高则对β地贫的检出有重要意义。目前临床用

于β地贫基因检测的试剂盒只能检测１９种常见突变，无法检

测罕见的突变类型，如果直接基因诊断必将漏掉部分β地贫患

者，Ｈｂ电泳可筛查出这部分患者，这对产前诊断有意义。在

产前筛查中如果 Ｈｂ电泳提示增高而基因检测结果正常的夫

妻，有必要进行基因测序检测或脐血 Ｈｂ电泳，排除胎儿患重

型地贫的可能。

本研究通过对９５６９例孕妇 Ｈｂ电泳结果进行分析，Ｈｂ

异常检出率为９．９％，这一结果与深圳宝安地区育龄人群 Ｈｂ

电泳异常检出率基本一致［８］。异常 Ｈｂ在本地区孕妇中携带

率为０．７％，异常 Ｈｂ以 ＨｂＣＳ为主，其次是 ＨｂＮｅｗＹｏｒｋ与

ＨｂＥ。本实验室正常人群 ＨｂＦ参考范围是０．０％～２．５％，所

以制定本地区孕妇 ＨｂＦ的参考范围是０％～１０％。对于 Ｈｂ

电泳提示 ＨｂＡ２增高，血常规提示 Ｈｂ＞１１０ｇ／Ｌ，ＭＣＶ＜８０

ｆＬ的孕妇需警惕复合地贫
［９］。本试验中ＨｂＡ２＞３．５％孕妇有

部分为αβ复合地贫，这类地贫患者临床症状较轻，容易被忽

视，根据遗传规律，其与α或β地贫患者生育的小孩很可能患

重型地贫。由于α地贫携带者中静止型和部分标准型的患者

无任何临床症状，Ｈｂ电泳结果也不出现异常，但 ＨｂＡ２＜２％

同时ＭＣＶ正常的人群应高度怀疑δ地贫
［１０］，孕妇人群患缺铁

性贫血导致 ＨｂＡ２下降的比例较普通人群高，所以ＨｂＡ２＜

２．５％对α地贫的筛查意义不大。本实验室检出２例高度怀疑

ＨｂＱＩｎｄｉａ及其 Ａ２变异体，在我国未见报道，需进一步基因

测序验证。
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