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地中海贫血是一类因珠蛋白基因突变或缺失而

导致珠蛋白合成障碍的单基因遗传性疾病%按突变类

型不同分为
/

地中海贫血和
)

地中海贫血)地中海

贫血是影响力最大,患病率最高的遗传病之一%其基

因突变类型具有明显的人种特征和地域差异)该病

高发于热带,亚热带地区%多见于东南亚,中东,非洲

和地中海地区人群)我国地中海贫血高发于广东省,

广西壮族自治区,贵州省和云南省地区'

$

(

%重庆地区

地中海贫血发病率近年来也有所上升)地中海贫血

患者由于
/

.

或
)

.

珠蛋白链合成明显减少或缺失而引

起的血红蛋白紊乱%其结果是慢性溶血性贫血%无效

的红细胞生成和骨髓过度刺激'

1

(

)目前对于地中海

贫血并没有有效的治疗方法%因此预防是阻断地中海

贫血的首要方法%本研究对重庆地区患者的基因型进

行研究%通过对患病人群基因型的分析%明确不同基

因型构成比%这对制定重庆地区地中海贫血的防控措

施有一定价值)

=

!

资料与方法

=&=

!

一般资料
!

将
1%$0

年
$

月至
1%$-

年
(

月于陆

军特色医疗中心和陆军军医大学新桥医院就诊的疑

似地中海贫血的患者为研究对象%去除未行地中海贫

血基因检测的部分患者%共计
))%(

例%年龄
%

#

//

岁)将研究对象按年龄
%

#

$)

%

%

$)

#

0(

岁%

%

0(

#

//

岁分为儿童组,成人组和老年组%收集其基本信息

和基因检测结果)本研究经陆军军医大学特色医疗

中心和陆军军医大学新桥医院伦理委员会批准)

=&>
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方法
!

缺失型
/

地中海贫血基因检测采用缺口

聚合酶链反应法'

'

(

%试剂盒购自深圳亚能生物技术有

限公司&点突变型
/

地中海贫血'

'

(和
)

地中海贫血'

0

(

基因检测采用反向点杂交技术%试剂盒购自深圳益生

堂生物有限公司)本研究均使用上述方法对地中海

贫血基因进行检测)
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统计学处理
!

采用
YBYY11&%%

软件完成%计数

资料用百分比表示%组间采用秩和检验%检验水准
"

T

%&%$

%以
!

$

%&%$

为差异有统计学意义)

>
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结
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果
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地中海贫血检出
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,
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,
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,

.
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,
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,

)

I

,
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,

>C1-.1/

,

.1(

,

>FB

,
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,
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"
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种基因型%以

>C$-

#

0-;

例$,

>C0$.01

#

0))

例$,

=K+.1.);0

#

010

例$

'

种基因型为主%将
>C$-

,

>C0$.01

,

=K+.1.);0'

类基因

型患者分入儿童组,成人组,老年组%

'

组患者数量无

明显差异#

9

1

T'&('/

%

!T%&0$;

$)突变类型以杂合

型为主%纯合突变共
/

例%复合两种基因突变的患者

$'

例)各组
)

地中海贫血基因型构成比见表
1

)

>&>

!/

地中海贫血复合
)

地中海贫血基因型调查
!

1

/;%

例地中海贫血患者中%

9

地中海贫血复合
)

.

地中

海贫血患者发现
0'

例#

$&;$@
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/

'&-

)

>C0$.01

,

/

'&-

)

>C$-

,

/

'&-

)

=̂ Y.==.);0

,
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YIF

"

99

)

>C$-0

种复合基因

型为主%检出
..

YIF

"

/

hY

)

>C$-'

基因复合
$

例%见

表
'

)

表
'

!!/

地中海贫血复合
)

地中海贫血基因型及其构成比

复合基因型
'

构成比#

@
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>C0$.01 / %&1/
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'&-
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>C$- - %&1;
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"
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地中海贫血复合
)

地中海贫血基因型及其构成比

复合基因型
'

构成比#
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合计
0' $&;$

>&?

!

地中海贫血患者年龄与性别分析
!

将总体按性

别分为两组%利用连续变量分析两组年龄和地中海贫

血基因型的关系%发现男性和女性数量水平均在
'

岁

前有
$

个高峰%女性
1;

#

1(

岁聚集%有
-1'

例)小于

'

岁的地中海贫血患者共计
1)(

例!其中女
$$(

例%男

$;%

例&

/

地中海贫血
$%-

例%东南亚型地中海贫血
-;

例%

/

'&-

"

99

型地中海贫血
1$

例&

)

地中海贫血
$;(

例%

>C$-

型地中海贫血
0;

例%

>C0$.01

型地中海贫血
)1

例%

=̂ Y.==.);0

型地中海贫血
'(

例&

/

复合
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地中海

贫血
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)
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"
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)
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,
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1;

#

1(

岁患者有
/%1

例%其中男
-(

例%

女
-1'

例%女患者中
/

地中海贫血
'0/

例%东南亚型地

中海贫血
1$'

例%

/

'&-

"

99

型地中海贫血
)/

例&

)

地中

海贫血
')1

例%

>C'-

型地中海贫血
$$$

例%

=̂ Y.==.

);0

型地中海贫血
(/

例%

>C0$.01

型地中海贫血
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例&

/

复合
)

地中海贫血
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例#
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地中海贫血是一种造血系统遗传疾病%因编码红

细胞血红蛋白的基因产生缺失或错配%引起血红蛋白

合成紊乱%导致贫血的发生)地中海贫血的严重程度

/;0

重庆医学
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年
1

月第
0/

卷第
'

期



取决于基因中涉及的突变程度及其相互作用)血红

蛋白分子具有通常被称为
/

和
)

的亚单位%两个亚单

位都需要适当地结合肺部的氧气%并将其输送到身体

其他部位的组织)

$)

号染色体上的基因负责编码
/

亚基%而
$$

号染色体上的基因控制
)

亚基的编码%缺

少特定的亚基决定了地中海贫血的类型#例如缺少
/

亚基则导致
/

地中海贫血$)根据基因和突变的类

型%疾病发生,发展可能有不同程度的变化'

;

(

)目前

国内外针对地中海贫血的有效根治方法尚未问世%患

上重型地中海贫血的孩子必须长期输血但仍难以活

到成年%而异基因造血干细胞移植虽然有概率使该病

完全缓解%但因严重的并发症和治疗相关病死率而影

响了其广泛应用)目前%针对该病的防治手段更多地

集中于优生优育的选择上%为了降低重型地中海贫血

患儿的出生率%有必要开展对地中海贫血高发地区的

地中海贫血患者的流行病学调查%分析其基因型组

成%明确不同基因型对病情严重程度的影响)

本研究发现%确诊人群中
/

地中海贫血共计
$1

种基因型%以
..

YIF

"

99

,

.9

'&-

"

99

两种基因型多见%其

中
..

YIF

"

99

基因型
-(%

例%占
/

地中海贫血患者的

)'&0;@

%该结果与福建,广东,广西,海南,江苏,贵

州,四川,云南报道的
/

地中海贫血基因常见基因型

一致'

)

(

)该群体中
.9

0&1

"

99

占
1&-'@

%在海南等地的

地中海贫血基因流行病学调查结果显示%

.9

0&1

"

99

型

和
.9

'&-

"

99

型突变发生概率接近相等'

-

(

)结果显示其

中
.9

'&-

"

99

基因型以成人组为主%儿童组和老年组

较
..

YIF

"

99

基因型占比更少%分析
.9

'&-

"

99

基因型

与
..

YIF

"

99

基因型群体年龄构成%均在
%

岁和
1-

岁有

一个高峰%和总体分布水平一致)非缺失型
/

地中海

贫血本次检测出
-0

例%包括
99

hY
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99

,

99

>Y

"

99

,

99

[Y

"

99

这
'

种基因型%占比
;&;0@

%与国内多数文献报道一

致)本研究此次共检测出
$/

种
)

.

地中海贫血基因

型%以
>C$-

,

>C0$.01

,

=K+.1.);0

这
'

种基因型为主%

与文献报道的华人地中海贫血基因型分布基本一

致'

/

(

)

>FB

,

=̂ Y.$.$

,

>C$0.$;

这
'

种基因亚型共有

/

例%在西南地区人群中较为罕见%这与之前的文献

'

)./

(报道结果一致)

在该样本中%复合两种以上不同地中海贫血基因

的有
$'0

例%复合
/

,

)

地中海贫血患者共
0'

例%其中

有
$

例
'

基因复合地中海贫血%其基因型为
..

YIF

"

/

hY

)

>C$-

)本研究检出
/

'&-

)

=̂ Y.==.);0

患者
-

例%

/

'&-

)

>C0$.01

患者
/

例%

/

'&-

)

>C$-

患者
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例%

..

YIF

"

99

)

>C$-

患者
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例%
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YIF

,

>C$-

,

/

'&-

,

>C0$.01

,

=̂ Y.==.

);0

都是本文报道的重庆地区地中海贫血的常见基

因)分析该结果%本研究认为在发病率高的地区两个

地中海贫血患者结婚的情况并不罕见%而地中海贫血

患者本身可能并不具备相关的医学常识)尽管复合

/

,

)

地中海贫血患者在临床表现上不一定比单纯
/

地

中海贫血或
)

地中海贫血严重'

(.$$

(

%但遗传给下一代

的概率更高)

在本研究纳入的
1;

#

1(

岁区间的患者中%地中

海贫血基因筛查结果显示女性患者#

-1'

例$远多于男

性#

-(

例$)鉴于地中海贫血男女发病率无差异%本研

究分析该年龄段女性患者多数为孕妇%医院产检时发

现贫血遂进行了地中海贫血基因检查%而育龄期夫妇

对孕前筛查地中海贫血基因了解甚少)地中海贫血

是一种不完全显性遗传或隐性遗传%父母双方只要有

$

个杂合子就有可能生育患病新生儿'

$1

(

%母亲孕检仅

可避免重型地中海贫血患儿的出生)故此%本研究认

为在预防地中海贫血患儿出生方面对男性#父亲$的

地中海贫血基因检测也非常有必要%应该多宣传和提

倡孕前夫妇双方对地中海贫血基因进行筛查)

重庆市地处我国经济相对落后的西南地区%其中

多个辖区是地中海贫血高发区%本研究收集了自
1%$0

年
$

月至
1%$-

年
(

月共计
))%(

名疑似地中海贫血

患者%检出
1/;%

例地中海贫血患者或地中海贫血基因

携带者%检出率为
0'&$@

)患者多数对地中海贫血缺

乏基本了解%容易导致下一代再患地中海贫血%因此

向广大人民群众传播地中海贫血相关的知识显得非

常重要%尤其是在经济落后地区%这一任务就更加紧

迫)事实上%如果科学地进行基因检测%地中海贫血

患者的后代完全可以拥有正常的基因型)开展地中

海贫血的知识宣传和地中海贫血基因的孕前筛查对

促进优生优育,提高人口素质,减轻国家和家庭的负

担有重要的意义)
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