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磷酸脱氢酶"

Y'VR

$缺乏症的发生率%方法
!

采用
Y'VR

#

'VYR

定量比值法测定
Y'VR

活性!筛查盐田区幼儿园
!!%*

例儿童的
Y'VR

缺乏症发生情况%结果
!
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例儿

童中!共筛查出
Y'VR

缺乏症患儿
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例!发生率为
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%其中男性发生率"
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$明显高于女性的发生率
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$!差异有统计学意义"
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$&男性患儿中!重度缺乏的发生率"
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$高于中度缺乏的发生率

"
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$!女性患儿中!中度缺乏的发生率"
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盐田区属
Y'VR

缺乏症的高发地区!应加强人群的筛查!早期发现和诊断
Y'VR

缺乏症对防治该病引

起的溶血具有重要意义%
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葡萄糖
.'.

磷酸脱氢酶$

Y'VR

%缺乏症是与人类健康关系

最密切的高发遗传病之一#俗称蚕豆病#为
P

染色体连锁的不

完全显性遗传病#临床表现为急性溶血性贫血和由此产生的高

胆红素血症#可导致脑损伤#影响智力发育)

!

*

+此外#溶血致红

细胞破坏过多时#如不及时处理#可引起肝,肾或心衰竭#甚至

死亡#严重危害患者的生命健康)

%

*

+由于本病是
Y'VR

基因突

变造成的先天性代谢性疾病#目前临床上尚无根治办法#只有

早期发现并进行干预+我国南方地区是
Y'VR

缺乏症的高发

区域#因此#了解学龄前儿童
Y'VR

缺乏症的流行病学情况具

有重要意义+本组研究对深圳市盐田区幼儿园
!!%*

例儿童

进行了
Y'VR

缺乏症筛查#现将结果报道如下+

$

!

资料与方法

$)$

!

一般资料
!

选取盐田区幼儿园在读儿童
!!%*

例#其中

男
$$(

例#女
$(!

例(年龄
&

!

(

岁(儿童及其家属均知情同意+

$)/

!

方法
!

用乙二胺四乙酸$

ZR/-

%抗凝管采集静脉血
%

9J

#轻轻颠倒混匀#防止出现溶血和血液凝结+采用
Y'VR

"

'VYR

定量比值法测定
Y'VR

活性#试剂盒购自广州市米基医

疗器械有限公司#操作按照试剂盒说明书进行#

Y'VR

"

'VYR

'
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为正常(

!)!

%

Y'VR

"

'VYR

%

")'

为中度缺乏(

Y'VR

"

'VYR

&

")'

为重度缺乏+

$)'

!

统计学处理
!

采用
SVSS!&)"

统计学软件对数据进行分

析#计数资料用百分率$

+

%表示#组间比较采用
!

% 检验#

A

$
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表示差异有统计学意义+

/

!

结
!!

果

共筛查出
Y'VR

缺乏症患者
$'

例#发生率为
#),'+

+其

中男性发生率$

')#(+

%明显高于女性发生率$

&)$"+

%#差异有

统计学意义$

A

$

")"$

%+男性患儿中#重度缺乏的发生率

$
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%高于中度缺乏的发生率$

!)%'+

%(女性患儿中#中度

缺乏的发生率$

%)%*+

%高于重度缺乏的发生率$
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%#差异

均具有统计学意义$
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缺乏症筛查结果%
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Y'VR

是磷酸戊糖途径的一种关键酶#

Y'VR

缺乏可引起

还原型辅酶
)

$

N-RVU

%合成发生障碍#对红细胞的变形性产

生影响#导致红细胞稳定性差#抗氧化能力下降#患者遇到诱发

因素$如磺胺类药物,伯氨喹等氧化性药物或食用蚕豆等%时#

可导致红细胞破裂溶血#临床上主要表现为贫血,黄疸,血红蛋

白尿等#急性重症患者可导致多器官功能衰竭甚至死亡#严重

危害患者的生命健康)
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+

Y'VR

缺乏症是一种不完全显性遗传病#编码
Y'VR

的基

因位于
P

染色体上#当该基因发生突变时#可导致红细胞内

Y'VR

的酶活性下降或改变酶的性质#影响其正常的生理功

能#出现
Y'VR

缺乏症)

#

*

+男性只有
!

条
P

染色体#因而该突

变基因的携带者即可患病#临床上常表现为
Y'VR

重度缺乏#

而女性有
%

条
P

染色体#只有
%

条染色体上的基因都发生突变

时#才表现为重度缺乏)

$

*

+本组研究筛查了盐田区幼儿园的

!!%*

例儿童#结果呈现性别间差异有统计学意义#男性多于女

性#且男性的重度缺乏率$

$)%!+

%明显高于中度缺乏率

$

!)%'+

%#而女性中度缺乏率$

%)%*+

%明显高于重度缺乏率

$

!)%%+

%#差异均具有统计学意义$

A

$
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%#符合该病的
P

染色体连锁不完全显性遗传的规律+

本组研究中采用的
Y'VR

"

'VYR

比值法#是一种应用较为

广泛的特异性直接诊断方法#能够快速获得结果#且在没有基

因检测的条件下#有助于筛查出杂合子携带者)

$

*

+

Y'VR

的发

生率存在地域差异#既往流行病学调查研究显示#我国南方地

区的
Y'VR

缺乏症发生率为
#+

!

!$+

+蔡燕芬等)

'

*

%""&

年

报道#广州地区
Y'VR

发生率为
()*&+

#且男性检出率

$

'),'+

%明显高于女性检出率$

")*(+

%+蒋明等)

(

*

%"!&

年报

道的深圳市盐田区成人的
Y'VR

缺乏症发生率为
#)$"+

+结

合本组对幼儿园儿童的筛查结果#提示盐田区为
Y'VR

缺乏症

的高发区域+

目前尚无治疗
Y'VR

缺乏症的特殊方法#早期筛查发现对

于防止因
Y'VR

缺乏而导致的溶血及其继发的各种损伤具有

重要作用#尤其是针对少年儿童的早期筛查,早期发现#有助于

早期对患儿及其家属进行干预#指导如何预防#对患儿的健康

成长,减轻痛苦和经济负担等具有重要的意义)
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