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探讨不同方法对儿童地中海贫血筛查的应用价值
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【摘要】 目的探讨初筛检查法和完整筛奁法在地中海贫血筛查中的价值。方法 选择480例云

南新平地区16岁以下儿童，用完整筛查法和初筛检查法检测地中海贫血的发牛率，并进行统计学分

析。结果血液分析结果显示，红细胞平均容积(mean corpuscular volume，MCV)、MCV与红细胞平均血

红蛋白含量(mean corpuscular hemoglobin，MCH)平行联合柃测阳性结果一致，均为258例(53．8％)。a一

地中海贫血及B一地中海贫血MCV及MCV4MCH联合检测的概率相同且均为最高(684％，85．2％)。d一

地中海贫血在各年龄段的检出率差异有统计学意义(P<0．01)，8一地中海贫血在各年龄段的检出率差

异无统计学意义(D 0．05)。d一地中海贫血、B一地中海贫血．地中海贫血的完整筛查法与初筛检查法检

出率比较，差异均无统计学意义(P均>0．05)；初筛检查法a一地中海贫血漏检率高于B一地中海贫血，且

差异有统计学意义(P<0．05)。男童、女童的地中海贫血检出率存完整筛查法与韧筛检查法中差异尢统

计学意义(尸>O．05)。初筛检查法中男女童地中海贫血漏检率差异无统计学意义(乃0．05)。父母双方傣

族与父母一方傣族的ot一地中海贫血、B一地中海贫血、地中海贫血患儿检出率差异均无统计学意义(P

均>0．05)。父母双方傣族与父母一方傣族的初筛检在法漏检率差异无统计学意义(—吟0．05)。结论地

中海贫血在云南省新平县儿童中发病率较高。初筛检查法虽然有漏检，但可节省将近一半的人力物力，

在大人群的调查中有较高的鹰用价值。

【关键词】筛查方法；儿童；地中海贫血；云南
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To evaluate the clinical value of the different possible screening method OH screening thalassemia in

children

YAO b—qin．ZOU Tuan—biao，QUAN Xing,et a1．Department of Clinical Laboratory，Yunnan Province Mater-

hal and Child Health Hospital．Kunming 650051．China

【Abstract】Objective To evaluate the value of primary screening and complete screening on thalas—

saemia in Yunnan．Methods 480 eases children under 16 years old in Xinping of Yunnan were selected．The

incidence rate of thalassaemia Welt．detected by primary screening and complete screening method and the re．

suits wefe statistically analyzed．Results The blood analysis results showed that mean corpuscular volume

(MCVl and MCV with mean corpuscular hemoglobin(MCHl parasyndesis had the same results which had 258

caSes(53．8％)unnormal．The detection rates of仅一thalassaemia and B—thalassaemia were identical and highest

(68．4％and 85．2％)by MCV and MCV*MCH parasyndesis．The detection rate of ot—thalassaemia in difierent

age had statistical significance rP<0．01)．The detection rates of 13一thalassaemia in different age had no statisti-

cal significance(P>0．05)．There were no statistical significance in the differences of detection rates of a—thalas-

saemia，13一thalassaemia and thalassaemia between primary screening and complete screening(Pall>0．05)．The
omission factor of仅一Ihalassaemia of primary screening was higher than B—thalassaemia，and the difierence had

statistical significance f氏0．05)．There were no statistical significance in the differences of detection rates of
male and female between primary screening and complete screening f|D>0．05)．There was no statistical signifi-
cance in the difference of omission factor of primary screening between male and female f尸>0．05)．1"here were

no statistical significance in the differences of detection rates of d—thalassaemia，B—thalassaemia and thalas—

saemia between the children with beth parents were DAI tribe and with OUC parent were DAI tribe fPall>0．05)．

There waft no statistieal significance in the di跪rence of omi8sion factor of primary screening between the chil—

dren with both parents were DAItribe and with one parent were DAIlribe fP>0．05)．Condusion Thalassemia

hasa high incidelice rate in the children of Dai tfibe in Xinping of Yunnan．Although there is missed in primary

screening，it can 8ave nearly half of manpower and material resource&,which has a hi#value in large popula-

lion survey．

【Key words】Screening method；Children；r11lalassemia；Yunnan
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遂审漆贫斑楚一组小缨臆低色素谯翁薤，红缨

施平筠容积(meaB．corpuscular volume．MCV)、红细

胞平均血红蛋白禽量(mean corpuscular hemogMbin，

MCli)鹾显低予燕常夫。爨戴，近兑年来灏走夕}普避

苯薅MCV嚣MCH律淹簿尝戆孛海餐巍麓检舞矮

目，即初筛检奄法”I，但MCV和MCH降低除了地巾

海贫嫩外，常见的还有缺铁性贫血，凶晦MCV和

MCH诊耩逮串海贫盎戆灵敏疫与特募缝森骜器餐。

以往的资料多为临床病例劂顾性评价，完整筛查法ll|

的文献报道少见，为探讨初筛榆查法和兜整的筛查

交在犬天群髑套巾懿餐蓬，反丽撬粪篙攀快速、准确

可行舸筛壹方法。现将201 i年我院对云南新平地嚣

儿邀地中海贫血筛查结果撒道如下。

1姿料与方法

1．1 l瓷床资料选择480瓣薪平昙瀵沙镇觅童进

行检测，其中男一眺250例，女性230例，7岁以下儿

童449例，7岁～16岁』L童3l鼹。其中父母双方±髦必

藤藏麓有288捌，父母一方炎臻族蘸袁t26爨，其德

民磁66例。所材受检者均进行血液和电泳分析。

1．2方法

l。2．1实蓉室稳溅①耪簿梭奁洼：囊梭溅基磐麓

(red blood cell，RBC)指数，然后对MCV和／或MCli

降低的受检者进行包括血红爝白(hemoglobin，Hb)

在肉瀚述一步鲦查。②完整薅蠢法：骺稳受检者鳄遘

行纽细臆指数濑b分祈及HbA检测i{l。

1．2．1衄细胞分析采集赞检者外周静脉血2-4

ml，嚣瑚除一K2抗凝，进行lib、RBC、MCV、MCH、红缎

魏平蚜盎蒸嚣裔滚度(mean corpuscular hemoglobin

concentration，MCHC)等血液冰参数检测。仪器使用

日零SysmexKX一21N、1800i称迈壤BC一28∞盘细艨

努橱谈，幕霜露厂配套渡裁，慕囊耋天程毒缝及嚣砉完

成檎测。

1．2．2 Hb电泳所有调畿者应用Helena公司pH=

8．6缓潦滚螫酸纤维薄膜馁电泳及配套憩泳扛籀裁

箱捕电泳结果。屯泳结果器德点：HbA：>3．5％，为p一

地中海贫血；HbA“2．5％，为蠛一地中海赞1嘧【。

1．3统计学处理采藩SPSS 15．0软i孛送行统诗学

分折。对搽始数据避行逻辑裣森和核对，蕈窝餐离群

值的处溅用箱式图进行筛杏和输雀。对原始数据转

纯秀二努类多个率羚薅摄鲍鞍。组丽率的毙较采舞l

f稳验，以攻0．05为差雾寿统计学意爻。

2结粜

2．1威渡分析结粜监细瞻分析截断篮：Hb<1lO

s／L，MCV<80 fl，MCH<27 Pg、MCHC<32强。巍滚分

析结果馘示，MCV及MCV*MCH平行联合檎测的结

果一致，均为258例(53．8％)，见液l。a一地中海贫血

及§一璁中海爨盎MCV及MCV*MCH联合梭溅戆

概率褶嘲且均为最离(68．晒，85，2％)，MCV*MCE平
行联合榆测与MCV单项检测的浞敏度(Se)、特异性

fsp)、准礴囊(Ac)、戳性预溅篷《+N>、爨性颈溅值
(-PC)蚜裰鞫，觅裘2。

袭1 480名赞榆儿童JlIL液分析结果【n(％)】

2．2毫溶劳橱结果

2。2．1年龄特征Ot一地串海赞斑在各年龄段豹检

出率差肄有统计学馓义(存47+965，P<0．01)，B一地
孛海贫痰在各年龄段静捡出率藜募无凌诗学意义

‘务0．05)。找一憨孛海贫盎、叠一毯孛海贫盔、缝审海贫

血的完憋筛杏法与初筛检查法检出率比较，差异均

无统计攀意义(P均》0．05)；初簿检查法0}～地中海

羹盎满硷率嘉予S一她孛海簧囊，最差筹蠢缓讨‘学意

义眙6．18，P<0．05)。见表3。
2．2．2性别特征究爨筛查法的地巾海贫廊梭出率

14。6％，募童17。鑫％，女童l{。3％；裙薅毪查法戆琏串

海贫血梭出率19．4％，男童23．2％。女耋14，7％；完整

筛奁法与初筛检查法的仪一地中海贫血、B一地中海贫

襄2盎滚分耩捻溅遣孛海贫蘧}酾结果

菠：1．联合螽鼙e￥翱搬e嚣嚣个蓿轹袋台；2．嚣15弼兑煮盔菠中蠢凝璇，数靛专465弼觅耋连符了巍漩势舞
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血、地中海贫血的检出率比较，差异均无统计学意义

(P均>0．05)；男童、女童的地中海贫m检出率在完

整筛查法与初筛检查法中差异无统计学意义(P>

0．05)。初筛检查法中男女童地中海贫血漏检率差异

无统计学意义(乃0．05)。结果见表4、5。
2．2．3民族特征完整筛查法：父母双方均为傣族

的地中海贫血患儿检出率为14．2％．Ct一地中海贫m

8．O％．13-地中海贫血6．3％：父母一方为傣族的地中

海贫血患儿检出率16．7％，旺一地中海贫血10．3％，B一

地中海贫血6．3％。初筛检查法：父母双方均为傣族

的地中海贫血患儿检出率17．8％，Ot一地中海贫血

8．6％，B一地中海贫Ili【9．2％；父母一方为傣族的地中

海贫血患儿检出率23．4％，d一地中海贫血14．1％，B一

地中海贫血9．4％。父母双方傣族与父母一方傣族的

a一地中海贫血、13一地中海贫血、地中海贫血检出率

差异均无统计学意义(P均>0．05)。父母双方傣族与

父母一方傣族的初筛检查法漏检率差异无统计学意

表5男女奄初筛检查法漏检窜的比较fn(％)】

义(乃0．05)。结果见表6。

2．3两种筛查方法筛查结果分析 血液学异常

53．8％，电泳异常14．6％。完整筛查法需对480例全

进行电泳检测．初筛检查法仅需对258例进行电泳

检测，占53．8％。有222例不需进行电泳检测，漏检

16例。占3．3％．但可节省将近一半的人力物力。见

表7。

3讨论

儿童人群的地中海贫血筛查与基因诊断较之于

成年人群的调查研究更能够真实的反映某一地区地

中海贫血发生率与遗传背景。另外．在儿童时期即进

行筛查，对其生长、发育进行针对性监测，并提供洽

表3不同年龄不同方法电泳分析阳性榆出率及漏检率【n(％)】

方法
男童 女童

例数 13-地巾海贫血 地中海贫血 Ⅸ一地中海贫血 例数 B一地巾海贫血 地中海贫血 n一地中海贫血

完整筛查法 250 18(7．2)44(17．6) 26(10．4) 230 9(3．9) 26(11．3) 17(7．4)

初筛检查法 142 16(11．3) 33(23．2) 17(12．0) 116 7(6．0) 17(14．7) 10(8．6)

r值 一 0．04 1．48 2．37 一 O．04 0．52 O．03

P值 一 >0．05 >0．05 >0．05 一 >0．05 >0．05 >0．05

注：完整筛查法中其他民族有66例，初筛检查法中其他民族有20例
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囊彳两种籍查方洼靖壹络塞《n)

洼：m液学异常为MCV<嚣on和／藏MCH<27pg；电泳异常为HbA2>32％或HbAec 2．5％；异常血红鬣白为有异常带或HbAz>10％；15例因血

液有凝辘，无血液学缁果(465例进彳彳衄液分析)，其中5例电泳异常

疗、预瑶揍霉，两穗可撂导其长大残天屠台褒婚醚，

防止将其异常基阂传给下一代，造成地中海贫血蕊

因的攘延。

本次潺查宪墼蘼查法毫泳筛查窭魏审海赛盘麓

毪率14．6％，攫一蛾孛海贫盛9．蝴，t3一地串海贫巍
5．6％。男童17．6％，女童11．3％，父母双方傣族

14-2％，父母一方黎族16。7％：轫筛检查瞧泳鲸查出

逮孛海贫盎鬻霞率t9。霉嚣，巍一缝孛海黎癍10．4％，多一

地中海贫血8．9．》l】。男童23．2％，女童14．7％，父母双

方傣族17．8％。父母一方傣族23。4％。说聪新平县僚

蔟蔻蠢建孛海贫囊具蠢较离瀚鬻牲率。

本次调查电泳筛查妊；地中海贫衄阳性攀

14．6％。高于朱士纽等121调查的新平傣族地中海贫血

骚挂率5。瑟玛。蘑麓原透：①墟孛海焚盘_葶ll蘩萄穗一

6一磷酸脱氢酶(gtucise-6-phosphate dehydrogenase，

G6PD)缺乏症与瘀疾高发区猩地理上有弓1人注意的

重合壤象m。云簿是疟疾裹发区，在全球鏊金疟疾项

蓉孛灏高传褥嚣磺强芸泰审。漠衿镶慧瓣平昙赘耋

点瘀瘀区乡镇之一[41，这然地区的地中海贫血和

G6PD缺乏症高发与疟疾离发有关。是藏一致认势

与爨然选撂缓说凌关蕊，这些瘳疾褰发嚣多廷在逮境

地带和山区．交通闭塞、通婚半径小，近索结婚现象

严重。致使带瘸麟因重合并传代而产生纯合子基融

懿发鸯率寒。②霹缝与嚣次蠲查懿人群和方法季鞲

有关。朱士蕴等拉3调查的人群为8个月一60岁，电泳

方法为微量血红黻自电泳。捧文研究中涮奁人群为

16岁以下JL童。

如何我到鬻攀、挟速、较溱确魏戆查诊断缝串海

贫m方法及筛查指标，有效达到预期目的非常重要。

携带者鉴定的繁略应滚保涯不潺检。爨酴缝中海贫

盘联合会薤荐§～魑孛海贫斑携赘者簿奄鹰秀转茸

行的技术方法：①初筛检查法：初筛梭衡RBC指

数，然蓐对MCV棚，或MCH降低的受梭者进行包撼

Hb亵魂魏进一步戆套。②完整鳃臻查法：膀毒受硷

考簌RBC稽数、懿努耩及援遗开始裣灏。在逮孛
海贫血低发和杂台予有限的国家肖推荐初筛法，而

在Ot一地中海贫血和B一地中海贫m很常见的地方以

爱在理一媲审海赛敷艇合13一鲍审海翁凝裾曩俸蘑使

RBC捂数正常丽导致漏诊费避方宜攉荐宪熬躺筛

查方法⋯。

本文研究结粜爨示。耪筛缝蠢法oc一她中海贫盘

篱捡蠢于彝一遗中海贫盔。霹裁瓣为零警蠢滚掌筇查

是我国料前临床上广泛应用的诊断Ot地中海贫血

的主要技术手段．健RBC和Hb簿指标对此燎缺乏

足够翡特异犍，势基鲻不憩输出静壹理逊中海羹

血，故其谯临床中的廒用受到很大的限制161。不少临

床工作糟发现，血液学指标。尤其是MCV雀地中海

黄鱼鹣筛奎孛具鸯非常重要的诊錾意义，较之

MCH、HbA2、RBC脆性试验，更适合作为稿廉地中海

贫血筛掩的首选及埘靠指标[71。但蔡稔等嗍的资料则

提示静}芝塑攫一遮孛海赛照经斑液学指标簿碴，捡凄

率获55％。李长钢等秘遣稽鑫MCV在蔻孛海贫盎籍

查中的不足，他们总结了349例地中海贫m患者的

资耩，发蠼3一邋中海贫盎患者MCV篮下降的毙率

隽醋％≤94镤≥，p臻审海费邀巍14螽《88镶)，特爨
是静止烈，突变型眇地中海贫戚，MCV降低的比率
仅为7．7％(27例)。举次调查结祭硅!．显示MCV、MCV

与MCH平行联合灵敏度最高，啦一蘧孛海贫巍橙塞

率68．4％，8一地中海贫血检出率85．2％。而我们在西

双版纳检测地中海贫ⅡlL时，MCV降低的比率为

97，弼，MCtt降抵酌魄率鸯86。璐§，MCV与麓e鞋平
行联合降低的毙率谢选99．7％i砌，咒乎戈灞诊，这可

能与两处的血液分析仪不同(两双版纳为进口sys-

mexKX-21N)，检测岭礁暖度不鼹有关。虽然各学者

攘遘静数据不一，瞧霹黻篱定静疑，楚CV燕撼孛海

贫|fⅡ筛攒中的重要揩标，同时墩是静止型，察变型

p地中海捷血漏诊的麓要原因。
本次潺查鼙栗夺露凳，获年龄、佳鬟、瑟族翱》，

万方数据
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完整筛杳法与初筛检查法检出a一地中海贫血、B一 中簿贫血联合会出版物。广东科技}i；版社，2008：154．

地中海贫血、地中海贫血差异均无统计学意义。父母 2朱士红，孔繁林。徐文波．五溪地区血红蛋白病调查研究．大理医

双方傣族与父母一方傣族、男女童初筛检查法漏检 学院学报．1994，3：29-31·

率均无统计学意义。初筛检查法a一地中海贫血、B一 3张再必。程远国．某些人类遗传病与疟疾的先天免疣实用寄生虫

地中海贫血、地中海贫血漏检率分别为3．3％、0．8％、 病杂志。2002。10：75-76．

4．2％。480例受检儿童中血液学异常53．8％。电泳异 4黄正美．范渡．邢美燕．等．云南省新平县傣族居民CaSPD缺乏及

常14．6％。完整筛查法需对480例全进行电泳检测． 带疟原虫调查．中国热带医学．2004，4：976—977．

初筛检杏法仅需对258例进行电泳检测，占53．8％， 5常富兴，汤林华．葡萄糖-6一磷酸脱氢酶缺乏症的研究进展．国际

有222例不需进行电泳检测，漏检16例，占3．3％， 医学寄生虫病杂志，2007．34：128一131．

但可节省将近一半的人力物力。 6肖维威，徐湘民，徐钤．中国人缺失型a一地中海贫血的分子基础

云南边疆少数民族地区属地中海贫血高发区嗍． 及产前基因诊断．第一军医大学学报，1998，18：68—72．

对地中海贫|血的高发地区只有进行大规模的筛奁， 7邓捷，刘新质，刘颖琳。等．应用平均红细胞体积测定法及红细胞

检出携带者并采取各种有效的防治措施，才能制定 脆性一管定鼍法筛查地中海贫血．中华妇产科杂志。2000，35：610．

控制地中海贫血规划，保证儿童的健康，进一步提高8蔡稔，梁昕，潘莉珍，等．血液学指标牲宵龄人群地中海贫血筛查

人口素质。完整筛查法保证了不漏检，但也有不足之 中的诊断价值，中同优生与遗传杂志，2003，11：129—132．

处，指标多、工作量大、经济压力大，在大人群的调查 9李长钢，石红松，_壬缨，等外周血平均红细胞体积在诊断地中海

中，增加了重重困难。初筛检查法虽然有漏检，但漏 贫血中的临床价值评价中国小儿血液，2003，8：163一165．

检率仅3t3％，而且可节省将近一半的人力物力，在 10姚莉琴，浦创，邹目标，等．联合筛查试验对儿童珠蛋白生成障碍

大人群的调查中有较高的应用价值。 性贫血筛矗的评价．现代检验医学杂志，201I，26：112—114．
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i 2。1 2全国细胞病理学诊断与技术质量控制学习研讨班
为加强细胞病理学诊断与技术质量控制，增进学术交流

和相互了解．推动我围细胞病理学诊断质量的进一步提高．

由中华病理学分会细胞病理学组主办、浙江省病理学质量控

制与改进中心侨会协办的全国细胞病理学诊断质量控制学

习研讨班定于2012年6月15日一18 13在浙江省宁波市召开

参会代表可获得国家I类继续教育学分。

1学习班内容

1、邀请国内外知名细胞病理学专家进行有关细胞病理

学诊断质量控制的专题讲座：包括宫颈细胞学、非妇科脱落

细胞学、细针穿刺细胞学诊断等质量控制的专题讲座。

2、邀请有关专家进行常规细胞病理学技术、免疫细胞化

学和分子生物学等技术在细胞学中的应用、质量控制与标准

化的讲座。

3、结合本次学习班细胞病理学诊断质量控制的主题进

行有关病例讨论。邀请国内外专家结合实际病例讨论细胞学

质量控制在细胞学诊断工作中的重要意义。

4、专业学组活动：学习班期间将召开中华病理学分会细

胞病理学组委员会议．讨论有关细胞病理学诊断与技术质量

控制等问题。

5、本次学习班期问在2012年6月16日将由中华病理

学分会儿科病理学组主办儿科病理学学习研讨班一天，进行

儿科病理学诊断、研究等学术交流。

2联系方式

可采用电子邮件、电话和信件形式报名。

通信地址：北京东单大华路1号(北京医院病理科)

联系人：何淑蓉

联系电话：010—85133886；85133885：13661067511

E—mail：heshurongOl@yahoo．130111．cn
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