
·论　　著·

黔南地区多民族育龄夫妇珠蛋白生成障碍性贫血筛查分析
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　　摘　要：目的　了解黔南地区多民族育龄夫妇珠蛋白生成障碍性贫血（简称地贫）表型阳性的分布情况。方法　选取黔南布

依族苗族自治州地贫项目县县级医疗机构送检的符合地贫筛查对象１７９３６例育龄夫妇静脉血标本，采用全自动毛细管电泳仪进

行血红蛋白（Ｈｂ）电泳，根据 Ｈｂ成分，进行地贫表型阳性的分型。结果　１７９３６例育龄夫妇中，地贫表型阳性２４１５例

（１３．４６％），其中α地贫表型阳性１４７９例（８．２４％），β地贫表型阳性９３６例（５．２２％）。汉族分别与布依族和苗族的地贫表型阳性

率比较，差异均有统计学意义（犘＜０．０１）。α地贫表型：苗族分别与水族、汉族阳性率比较，差异有统计学意义（犘＜０．０１）。β地贫

表型：布依族分别与苗族、瑶族、汉族阳性率比较，差异有统计学意义（犘＜０．０１）；水族分别与汉族、瑶族阳性率比较，差异有统计

学意义（犘＜０．０５）。结论　黔南地区多民族育龄夫妇地贫表型阳性率较高，布依族、苗族地贫表型阳性率均明显较汉族高，几个

主要民族的地贫表型阳性率及α、β地贫表型阳性率有差异。
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　　珠蛋白生成障碍性贫血（简称地贫）是临床常见的遗传性

疾病之一，是我国南方地区常见的危害较大的遗传性疾病。根

据国家卫生和计划生育委员会妇幼司《关于做好２０１３年妇幼

重大公共卫生服务项目工作的通知》［国卫妇幼卫便函（２０１３）

６５号］，２０１４年贵州省卫生和计划生育委员启动开展地贫防控

试点项目，将黔南布依族苗族自治州（简称黔南州）列入地贫防

控试点地区。据文献资料，贵州省地贫表型阳性率为４％～

５％
［１］，但黔南地区尚缺乏大规模的流行病学资料。本文通过

对黔南地区多民族育龄夫妇地贫表型阳性率进行分析，以期了

解本地区地贫表型的阳性特点，加强防控，从而提高人口素质。

１　资料与方法

１．１　一般资料　选取２０１４年６月至２０１６年３月参加黔南州

地贫防控试点县级医疗机构送检符合地贫筛查对象的１７９３６

例育龄夫妇静脉血标本，其中布依族８１６０例，苗族１７９３例，

水族１７３０例，瑶族２４６例，汉族５５７１例，其他民族４３６例。

１．２　方法　采集静脉血２ｍＬ，分两管于乙二胺四乙酸二钾抗

凝管中，一管在采血机构检测血常规；另一管保存于２～８℃冰

箱中，１周内冷链包转送至本院检验科进行血红蛋白（Ｈｂ）电

泳。采用法国Ｓｅｂｉａ公司Ｃａｐｉｌａｉｙｓ２全自动毛细管电泳仪及配

套试剂行 Ｈｂ电泳，根据 Ｈｂ成分，进行地贫表型阳性的分型。

１．３　观察指标　观察 Ｈｂ电泳结果，若血红蛋白 Ａ２（ＨｂＡ２）

在２．５％～３．５％范围内，血红蛋白Ｆ（ＨｂＦ）＜５％时判断为正

常；若 ＨｂＡ２＜２．５％，判断为α地贫表型阳性；若 ＨｂＡ２＞

３．５％或 ＨｂＦ＞５％，判断为β地贫表型阳性
［２３］。对初筛阳性

的孕妇进行α地贫基因和β地贫基因检测。

１．４　统计学处理　采用ＳＰＳＳ２０．０统计软件进行统计分析，

计数资料以率表示，组间比较采用χ
２ 检验，以犘＜０．０５为差异

有统计学意义。

·３１６·检验医学与临床２０１７年３月第１４卷第５期　ＬａｂＭｅｄＣｌｉｎ，Ｍａｒｃｈ２０１７，Ｖｏｌ．１４，Ｎｏ．５

 基金项目：国家卫生和计划生育委员会地中海贫血防控试点项目［国卫办妇幼函（２０１５）８７４号］。

　　作者简介：刘三都，男，主任医师，主要从事传染病与肝病临床研究。　△　通信作者，Ｅｍａｉｌ：ｊｙｋ８２６１４７０＠１６３．ｃｏｍ。



２　结　　果

２．１　地贫筛查情况　１７９３６例育龄夫妇的标本进行 Ｈｂ电

泳，结果显示，地贫表型阳性２４１５例（１３．４６％）。其中α地贫

表型阳性１４７９例（８．２４％），β地贫表型阳性９３６例（５．２２％）。

布依族与汉族地贫表型阳性率比较，差异有统计学意义（χ
２＝

２７．５０８，犘＜０．０１）；苗族与汉族地贫表型阳性率比较，差异有

统计学意义（χ
２＝１５．８３４，犘＜０．０１）；其他各民族的阳性率差

异无统计学意义（犘＞０．０５）。见表１。

表１　　黔南地区多民族育龄夫妇 Ｈｂ电泳地贫筛查

　　　阳性率比较［狀（％）］

民族 狀 阳性率 阴性率

布依族 ８１６０ １１８７（１４．５５） ６９７３（８５．４５）

苗族 １７９３ ２６９（１５．００） １５２４（８５．００）

水族 １７３０ ２２４（１２．９４） １５０６（８７．０６）

瑶族 ２４６ ２８（１１．３８） ２１８（８８．６２）

汉族 ５５７１ ６３８（１１．４５） ４９３３（８８．５５）

其他 ４３６ ６９（１５．８３） ３６７（８４．１７）

合计 １７９３６ ２４１５（１３．４６） １５５２１（８６．５４）

２．２　各民族育龄夫妇地贫表型阳性分型情况　α地贫筛查：

苗族与水族阳性率比较，差异有统计学意义（χ
２＝１０．３９８，犘＜

０．０１）；苗族与汉族阳性率比较，差异有统计学意义（χ
２＝

１５．０５４，犘＜０．０１）。β地贫筛查：布依族与苗族阳性率比较，差

异有统计学意义（χ
２＝１２．３１２，犘＜０．０１）；布依族与瑶族阳性

率比较，差异有统计学意义（χ
２＝９．４８５，犘＜０．０１）；布依族与

汉族阳性率比较，差异有统计学意义（χ
２＝５１．４１１，犘＜０．０１）；

水族与汉族阳性率比较，差异有统计学意义（χ
２＝９．６９８，犘＜

０．０５）；水族与瑶族阳性率比较，差异有统计学意义（χ
２＝

６．４８７，犘＜０．０５）。其他各民族之间α地贫表型阳性及β地贫

表型阳性的分型差异无统计学意义（犘＞０．０５）。见表２。

表２　　黔南地区多民族育龄夫妇 Ｈｂ电泳地贫表型分型的

　　　阳性率比较［狀（％）］

民族 狀
α地贫

阳性率 阴性率

β地贫

阳性率 阴性率

布依族８１６０ ６５８（８．０６） ７４７５（９１．９４） ５２９（６．４８） ７６３１（９３．５２）

苗族 １７９３ １９２（１０．７１） １６０１（８９．２９） ７７（４．２９） １７１６（９５．７１）

水族 １７３０ １３１（７．５７） １５９９（９２．４３） ９３（５．３７） １６３７（９４．６３）

瑶族 ２４６ ２４（９．７５） ２２２（９０．２５） ４（１．６３） ２４２（９８．３７）

汉族 ５５７１ ４３３（７．７７） ５１３８（９２．２３） ２０５（３．６８） ５３６６（９６．３２）

其他 ４３６ ４１（９．４０） ３９５（９０．６０） ２８（６．４２） ４０８（９３．５８）

合计 １７９３６ １４７９（８．２４） １６４５７（９１．７５） ９３６（５．２２） １７０００（９４．７８）

３　讨　　论

地贫是世界最为常见和发病率最高的血红蛋白病，是具有

遗传性的溶血性贫血症，危害性大，若夫妇双方均为同型地贫

阳性者，其生育中间型或重型地贫儿的概率为２５％。因而，在

育龄人群中进行地贫常规筛查，对地贫筛查表型阳性者进行基

因诊断，并对夫妇为同型地贫表型阳性者进行出生前干预是防

止该类患儿出生的有效措施，这对降低出生缺陷有着重要意

义［２３］。我国地贫发病率较高的地区有广西、广东、海南、贵州、

云南、四川、重庆、福建、湖南、湖北、江西等省（市）。我国南方

地区各地报道的地贫基因缺陷率为２．５％～２０．０％，在广西、

广东、海南等南方地区，地贫阳性率高达２０％以上；在四川、重

庆、云南等地，阳性率为６％左右
［４５］。本研究发现，黔南地区

地贫表型阳性率为 １３．４６％，其中，α地贫表型阳性率为

８．２４％，β地贫表型阳性率为５．２２％。地贫构成中，α地贫为

６１．２４％，β地贫为３８．７６％，提示黔南地区地贫表型阳性率处

于较高状态，α地贫及β地贫筛查表型阳性率与广西地区一

致［６７］，且以α地贫为主；本研究结果也与国内广东地区报道接

近［８］。本地汉族分别与布依族和苗族地贫表型阳性率比较，差

异均有统计学意义（犘＜０．０１）。α地贫表型：苗族分别与水族、

汉族地贫表型阳性率比较，差异有统计学意义（犘＜０．０１）。β

地贫表型：布依族分别与苗族、瑶族、汉族阳性率比较，差异有

统计学意义（犘＜０．０１）；水族分别与汉族、瑶族阳性率比较，差

异有统计学意义（犘＜０．０５）。结果表明，各民族间地贫阳性率

有差异，可能与本地少数民族生活习惯及遗传因素、检测人群

数量等有关，结论有待进一步研究。

本研究结果与地贫基因突变表现出明显的地域性和群体

特异性的规律性相符［９１０］。本研究提供了贵州省黔南地区育

龄夫妇及主要民族的地贫表型阳性分布情况，为本地区地贫遗

传咨询、孕前及产前筛查诊断提供参考资料，特别对双方地贫

表型阳性的高危育龄夫妇，开展育龄夫妇孕前地贫筛查和基因

诊断，在降低地贫患儿的出生率方面具有重要意义。
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