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云南省德宏州盈江县傣族育龄人群地中海贫血流行病学调查
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摘要:目的 了解地中海贫血(简称地贫)在中国云南省德宏州盈江县傣族育龄人群的地贫基因携带率、突变类型

及频率ꎬ为出生缺陷防控提供理论依据ꎮ 方法 对盈江县的 ４００ 例傣族育龄人群进行血常规检测、血红蛋白电泳分

析、珠蛋白基因二代测序ꎮ 结果 在受检的 ４００ 例盈江县傣族育龄人群中ꎬ共检出 ２１９ 例地贫基因的携带者ꎬ地贫基

因的携带率为 ５４ ７５％(２１９ / ４００)ꎮ α￣地贫基因携带者 １３３ 例ꎬ携带率为 ３３ ２５％(１３３ / ４００)ꎬ最为常见的基因型为

－α３ ７ꎬ其次是￣￣ＳＥＡ、－α４ ２ꎮ β￣地贫基因携带者 ４７ 例ꎬ携带率为 １１ ７５％(４７ / ４００)ꎬＣＤ２６ (Ｇ>Ａ)突变类型最为常见ꎮ
α 复合 β 地贫基因携带者 ３９ 例ꎬ携带率为 ９ ７５％(３９ / ４００)ꎮ 对各种 α￣地贫血液学特征进行比较分析ꎬ￣￣ＳＥＡ突变类

型的红细胞平均血红蛋白含量(ＭＣＨ)相对较低ꎻαＣＳα 突变类型的 Ｈｂ Ａ２ 相对较低ꎮ 对于对 β￣地贫的血液学特征

进行比较分析ꎬＣＤ１７ (Ａ>Ｔ)的红细胞平均容积(ＭＣＶ)相对较低ꎮ 结论 盈江县地贫携带率为 ５４ ７５％ꎬ属于地贫高

发地区ꎬ地贫最为常见的类型为－α３ ７和 ＣＤ２６ (Ｇ>Ａ)ꎮ 研究数据能为该地区临床遗传咨询工作提供理论支持ꎮ
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ｒｏｕｔｉｎｅ ｂｌｏｏｄ ｔｅｓｔｉｎｇꎬ ｃａｐｉｌｌａｒｙ ｅｌｅｃｔｒｏｐｈｏｒｅｓｉｓꎬ ａｎｄ ｎｅｘｔ ｇｅｎｅｒａｔｉｏｎ ｓｅｑｕｅｎｃｉｎｇ. Ｒｅｓｕｌｔｓ 　 Ａｍｏｎｇ ｔｈｅ ４００ ｃａｓｅｓ
２１９(５４ ７５％) ｔｈａｌａｓｓｅｍｉａ ｇｅｎｅ ｃａｒｒｉｅｒｓ ｗｅｒｅ ｆｏｕｎｄ. Ｔｈｅｒｅ ｗｅｒｅ １３３(３３ ２５％) ｃａｒｒｉｅｒｓ ｈａｖｉｎｇ α￣ｔｈａｌａｓｓａｅｍｉａ
ｇｅｎｅ. Ｔｈｅ ｍｏｓｔ ｃｏｍｍｏｎ ｇｅｎｏｔｙｐｅ ｗａｓ －α３ ７ꎬ ｆｏｌｌｏｗｅｄ ｂｙ￣￣ＳＥＡ ａｎｄ －α４ ２ . Ｔｈｅｒｅ ｗｅｒｅ ４７(１１ ７５％) ｃａｒｒｉｅｒｓ ｏｆ
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β￣ｔｈａｌａｓｓｅｍｉａ ｇｅｎｅꎬ ａｎｄ ｔｈｅ ｍｕｔａｔｉｏｎ ｔｙｐｅ ＣＤ２６ (Ｇ >Ａ) ｗａｓ ｔｈｅ ｍｏｓｔ ｃｏｍｍｏｎ ｔｙｐｅ. Ｔｈｅｒｅ ｗｅｒｅ ３９(９ ７５％ꎬ
３９ / ４００) ｃａｒｒｉｅｒｓ ｏｆ ｃｏｍｐｏｓｉｔｅ α ａｎｄ β ｔｈａｌａｓｓｅｍｉａ. Ａｃｃｏｒｄｉｎｇ ｔｏ ｃｏｍｐａｒａｔｉｖｅ ａｎａｌｙｓｉｓ ｏｆ ｔｈｅ ｈｅｍａｔｏｌｏｇｉｃａｌ ｃｈａｒａｃｔｅｒ￣
ｉｓｔｉｃｓ ｏｆ ｖａｒｉｏｕｓ α￣ｔｈａｌａｓｓｅｍｉａｓꎬ ｍｅａｎ ｃｏｒｐｓｕｌａｒ ｈｅｍｏｇｌｏｂｉｎ(ＭＣＨ) ｏｆ ￣￣ＳＥＡ ａｎｄ Ｈｂ Ａ２ ｏｆ αＣＳα ｗｅｒｅ ｒｅｌａｔｉｖｅｌｙ ｌｏｗ.
Ａｃｃｏｒｄｉｎｇ ｔｏ ｃｏｍｐａｒａｔｉｖｅ ａｎａｌｙｓｉｓ ｏｆ ｔｈｅ ｈｅｍａｔｏｌｏｇｉｃａｌ ｃｈａｒａｃｔｅｒｉｓｔｉｃｓ ｏｆ β￣ｔｈａｌａｓｓｅｍｉａꎬ ｍｅａｎ ｃｏｒｐｕｓｕｌａｒ ｖｏｌｕｍｅ
(ＭＣＶ) ｏｆ ＣＤ１７ (Ａ>Ｔ) ｗａｓ ｒｅｌａｔｉｖｅｌｙ ｌｏｗ. Ｃｏｎｃｌｕｓｉｏｎｓ　 Ｔｈｅ ｃａｒｒｙｉｎｇ ｒａｔｅ ｏｆ ｔｈａｌａｓｓａｅｍｉａ ｉｎ Ｙｉｎｇｊｉａｎｇ Ｃｏｕｎｔｙ ｉｓ
５４ ７５％ꎬ ｉｎｄｉｃａｔｉｎｇ ｉｔ ｉｓ ａ ｈｉｇｈ ｉｎｃｉｄｅｎｃｅ ａｒｅａ ｏｆ ｔｈａｌａｓｓａｅｍｉａ. Ｔｈｅ ｍｏｓｔ ｃｏｍｍｏｎ ｔｙｐｅｓ ａｒｅ －α３ ７ ａｎｄ ＣＤ２６ (Ｇ>Ａ).
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　 　 地中海贫血( ｔｈａｌａｓｓｅｍｉａꎬ 简称地贫)是一种以

严重贫血、骨骼变形、肝脾肿大等为主要临床表现的

疾病ꎬ因其首次在地中海地区发现所以命名为地中

海贫血ꎮ 地贫是一组常染色体隐性遗传导致的单基

因遗传病ꎬ是由于珠蛋白链合成异常导致溶血性贫

血ꎬ会出现各种相应的临床表现[１￣２]ꎮ
地贫在中国南方较为高发ꎬ尤其是云南[３]、广

西[４]、海南[５]、广东[６] 等省份ꎮ 地贫的分布具有明

显的多样性和遗传异质性ꎬ不同地区地贫突变类型

不同ꎮ 云南省民族众多ꎬ已经发表的数据显示ꎬ傣族

地贫的发病率较高ꎮ 本课题组于 ２０１６ 年对西双版

纳等地区傣族人群进行珠蛋白基因二代测序ꎬ地贫

检出率高达 ４９ ５％[７]ꎮ 此外ꎬ其他研究也表明ꎬ壮
族、景颇族、阿昌族、德昂族检出率也较高[８]ꎮ 不同

种族群体中地贫突变率的地理分布存在明显差异ꎬ
云南省南部尤为高发ꎮ 盈江县地处云南省西南部为

傣族、阿昌族的聚居地ꎬ与缅甸等地贫高发的国家相

邻ꎮ 为了解盈江县傣族地贫流行病学现状ꎬ本研究

对云南省德宏州盈江县 ４００ 例傣族育龄人群进行血

液学及地贫基因相关检测ꎬ现将结果报道如下ꎮ

１　 材料与方法

１ １　 材料

１ １ １　 对象:收集 ２０１９ 年至 ２０２０ 年云南省德宏州

盈江县傣族育龄人群ꎬ共 ４００ 例ꎬ年龄为 １８~４７ 岁ꎬ受
检者均为盈江县籍贯居民、相互之间无亲缘关系ꎮ 根

据知情同意的原则ꎬ抽取外周静脉血样 ３ ｍＬꎮ 本研

究通过医院伦理委员会的批准(编号:２０１８ＧＪ１０８)ꎮ
在样本采集前ꎬ受试者均签署知情同意书ꎮ
１ １ ２　 仪器与试剂:Ｓｙｓｍｅｘ ＸＥ￣５０００ 全自动血液分

析仪及其配套试剂(ＴＯＳＯＨ 公司)ꎻＣａｐｉｌｌａｒｙｓ ２ 全自

动毛细管电泳仪及配套试剂 ( Ｓｅｂｉａ 公司)ꎻ天隆

ＮＰ９６８ 核酸提取仪及其配套试剂(西安天隆科技有

限公司)ꎻＮａｎｏＤｒｏｐ ２０００ 超微量分光光度计(北京

科誉兴业科技发展有限公司)ꎻＭＧＩＳＥＱ￣２０００ 基因

测序仪(华大智造科技股份有限公司)ꎮ
１ ２　 方法

１ ２ １　 血常规检测:用全自动血细胞分析仪检测血

红蛋白(ｈｅｍｏｇｌｏｂｉｎꎬ ＨＧＢ)、红细胞平均容积(ｍｅａｎ
ｃｏｒｐｕｓｃｕｌａｒ ｖｏｌｕｍｅꎬ ＭＣＶ)和红细胞平均血红蛋白

含量(ｍｅａｎ ｃｏｒｐｓｕｌａｒ ｈｅｍｏｇｌｏｂｉｎꎬＭＣＨ)ꎮ
１ ２ ２　 血红蛋白电泳:使用毛细管血红蛋白电泳对

血样进行血红蛋白分析ꎮ 主要检测血红蛋白 Ａ(ｈｅ￣
ｍｏｇｌｏｂｉｎ Ａꎬ Ｈｂ Ａ)、血红蛋白 Ａ２(ｈｅｍｏｇｌｏｂｉｎ Ａ２ꎬ
Ｈｂ Ａ２)、血红蛋白 Ｆ(ｈｅｍｏｇｌｏｂｉｎ Ｆꎬ Ｈｂ Ｆ)以及异常

条带ꎮ
１ ２ ３　 二代测序(ｎｅｘｔ ｇｅｎｅｒａｔｉｏｎ ｓｅｑｕｅｎｃｉｎｇꎬ ＮＧＳ):
使用天隆 ＮＰ９６８ 核酸提取仪及其配套试剂从

２００ μＬ血液样本中提取基因组 ＤＮＡꎮ 将 ＤＮＡ 提取

物排列在 ９６ 孔板中ꎬ并通过 ＮａｎｏＤｒｏｐ ２０００ 定量浓

度ꎮ 将分析限制在 ＤＮＡ 浓度>２０ ｎｇ / μＬꎬＡ２６０ / Ａ２８０比

值在 １ ８ 和 ２ ０ 之间的样品ꎮ 设计特异性引物用于

地贫相关基因 ＨＢＡ１、ＨＢＡ２、ＨＢＢ 的扩增ꎮ 将扩增产

物按照文库制备方案进行文库构建ꎬ包括 ＰＣＲ￣
ｐｏｏｌｉｎｇ 产物纯化、超声打断、打断后纯化、末端修

复、末端修复后纯化、加“Ａ”、 加“Ａ”后纯化、接头

连接、片段分选ꎬ根据片段大小分选文库 Ａ、文库

Ｂꎬ使用 ＭＧＩＳＥＱ￣２０００ 上机进行结果分析[６]ꎮ

１ ３　 统计学分析

统计 α、β 地贫基因携带率、基因突变类型、血
液学特征ꎬ应用 ＳＰＳＳ １７ ０ 统计软件进行分析ꎬ组间

比较采用独立性样本 ｔ 检验ꎬ计量资料以均数±标准

差(ｘ±ｓ)表示ꎮ
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２　 结果

２ １　 基因携带率

在受检的 ４００ 例人群中ꎬ共检出 ２１９ 例地贫

基因的携带者ꎬ地贫基因的携带率为 ５４ ７５％
(２１９ / ４００)ꎮ 其中 α￣地贫基因型以－α３ ７最为常见ꎬ
β￣地贫基因型以 ＣＤ２６ (Ｇ>Ａ)最为常见ꎮ 根据基因

类型分述如下(表 １)ꎮ
２ １ １　 α￣地贫的基因突变类型及携带率: 共检

出 α￣地 贫 基 因 携 带 者 １３３ 例ꎬ人 群 携 带 率 为

３３ ２５％(１３３ / ４００) ꎮ 共检出 ６ 种等位基因ꎬ分别

是－α３ ７、￣￣ＳＥＡ、αＣＳ α、αＷＳ α、Ｈｂ Ｈｅｋｉｎａｎ Ⅱ (ＨｂＡ１:
ｃ ８４Ｇ>Ｔ)、－α４ ２ꎮ

２ １ ２　 β￣地贫的基因突变类型及携带率:共检出β￣地
贫基因携带者 ４７ 例ꎬ人群携带率为 １１ ７５％(４７/ ４００)ꎮ
共检出 ４ 种基因突变类型ꎬ分别是 ＣＤ２６ (Ｇ>Ａ)、ＣＤ１７
(Ａ>Ｔ)、ＣＤ４１￣４２ (￣ＴＴＣＴ)、ＩＶＳ￣Ｉ￣１ (Ｇ>Ａ)ꎮ
２ １ ３　 α 复合 β 地贫突变类型及携带率:共检出 α
复合 β 地贫基因携带者 ３９ 例ꎬ 人群携带率为

９ ７３％ ( ３９ / ４００)ꎬ占检出地中海贫血的 １７ ８１％
(３９ / ２１９)ꎮ
２ ２　 血液学参数分析

２ ２ １　 α￣地贫血液学和电泳特征:各种 α￣地贫血

液学特征进行组间独立性样本 ｔ 检验ꎬ￣￣ＳＥＡ突变类

型的 ＭＣＨ 相对较低ꎬαＣＳα 突变类型的 Ｈｂ Ａ２ 相对

较低(表 ２)ꎮ

表 １　 地贫病例中的基因突变类型及分布

Ｔａｂｌｅ １　 Ｔｙｐｅｓ ａｎｄ ｄｉｓｔｒｉｂｕｔｉｏｎ ｏｆ ｇｅｎｅ ｍｕｔａｔｉｏｎｓ ｉｎ ｔｈａｌａｓｓａｅｍｉａ ｃａｓｅｓ

ｍｕｔａｔｉｏｎ ｐｈｅｎｏｔｙｐｅ ｎ ＡＮ ｃｏｎｓｔｉｔｕｅｎｔ ｒａｔｉｏ / ％ ｃａｒｒｉｅｒ ｒａｔｅ / ％　 　

α￣ｔｈａｌａｓｓｅｍｉａ １３３ １９５ １００

　 αα / ￣α３ ７ α / α＋ ８６∗ １５５ ７９ ４９(１５５ / １９５) ２１ ５０(８６ / ４００)

　 αα / ￣￣ＳＥＡ α / α０ ９ １７ ８ ７２(１７ / １９５) ２ ２５(９ / ４００)

　 αα / αＣＳα α / α＋ ８ １２ ６ １５(１２ / １９５) ２ ００ (８ / ４００)

　 αα / αＷＳα α / α＋ ７ ８ ４ １０(８ / １９５) １ ７５(７ / ４００)

Ｈｂ Ｈｅｋｉｎａｎ Ⅱ (ＨｂＡ１:ｃ ８４Ｇ>Ｔ) α / α＋ １ ２ １ ０３(２ / １９５) ０ ２５(１ / ４００)

　 αα / ￣α４ ２ α / α＋ １ １ ０ ５１(１ / １９５) ０ ２５(１ / ４００)

　 －α３ ７ / －α３ ７ α＋ / α＋ １７∗ － － ４ ２５(１７ / ４００)

　 －α３ ７ / ￣￣ＳＥＡ α＋ / α０ ２∗ － － ０ ５０(２ / ４００)

　 αＷＳα / －α３ ７ α＋ / α＋ １∗ － － ０ ２５(１ / ４００)

　 αＣＳα / －α３ ７ α＋ / α＋ １∗ － － ０ ２５(１ / ４００)

β￣ｔｈａｌａｓｓｅｍｉａ ４７ ８５ １００

　 ＣＤ２６ (Ｇ>Ａ) β / β＋ ３８ ７１ ８３ ５３(７１ / ８５) ９ ５０(３８ / ４００)

　 ＣＤ１７ (Ａ>Ｔ) β / β０ ６ ７ ８ ２４(７ / ８５) １ ５０(６ / ４００)

　 ＣＤ４１￣４２ (－ＴＴＣＴ) β / β０ ２ ５ ５ ８８(５ / ８５) ０ ５０(２ / ４００)

　 ＩＶＳ￣Ｉ￣１ (Ｇ>Ａ) β / β０ １ ２ ２ ３５(２ / ８５) ０ ２５(１ / ４００)

ｃｏｍｐｏｓｉｔｅ α ａｎｄ β ｔｈａｌａｓｓｅｍｉａ ３９

　 αα / ￣α３ ７＋ＣＤ２６ (Ｇ>Ａ) － ２４∗ － － ６ ００(２４ / ４００)

　 αα / ￣￣ＳＥＡ＋ＣＤ２６ (Ｇ>Ａ) － ６ － － １ ５０(６ / ４００)

　 αＣＳα / －α３ ７＋ＣＤ２６ (Ｇ>Ａ) － ２∗ － － ０ ５０(２ / ４００)

　 αα / －α３ ７＋ＣＤ４１￣４２ (￣ＴＴＣＴ) － ２∗ － － ０ ５０(２ / ４００)

Ｈｂ Ｈｅｋｉｎａｎ Ⅱ ＋ＣＤ４１￣４２ (￣ＴＴＣＴ) － １ － － ０ ２５(１ / ４００)

　 αα / ￣α３ ７＋ＣＤ１７ (Ａ>Ｔ) － １∗ － － ０ ２５(１ / ４００)

　 αα / αＣＳα＋ＣＤ２６ (Ｇ>Ａ) － １ － － ０ ２５(１ / ４００)

　 αα / ￣α３ ７＋ＩＶＳ￣Ｉ￣１ (Ｇ>Ａ) － １∗ － － ０ ２５(１ / ４００)

　 αα / ￣α３ ７＋Ｈｂ Ｄｈｏｂｕｒｉ (ＨＢＢ:ｃ ３８０Ｔ>Ｇ) － １∗ － － ０ ２５(１ / ４００)

ｔｏｔａｌ ２１９

ｎ ｎｕｍｂｅｒ ｏｆ ｐａｔｉｅｎｔ ｓａｍｐｌｅｓꎻＡＮ ｎｕｍｂｅｒ ｏｆ ｍｕｔａｎｔ ａｌｌｅｌｅｓꎻα ｎｏｒｍａｌ α￣ｇｌｏｂｉｎ ｃｈａｉｎꎻα０  α￣ｇｌｏｂｉｎ ｃｈａｉｎ ｓｙｎｔｈｅｓｉｓ ｗａｓ ｃｏｍｐｌｅｔｅｌｙ ａｂｓｅｎｔꎻ α＋  α￣ｇｌｏｂｉｎ

ｃｈａｉｎ ｓｙｎｔｈｅｓｉｓ ｗａｓ ｐａｒｔｉａｌｌｙ ｒｅｄｕｃｅｄꎻ ＡＮ ｔｏｏｋ ｔｈｅ －α３ ７ ｔｙｐｅ ａｓ ａｎ ｅｘａｍｐｌｅ:ｓｔａｔｉｓｔｉｃｓ ∗ｖａｌｕｅ ８６＋１７×２＋２＋１＋１＋２４＋２＋２＋１＋１＋１＝ １５５.
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表 ２　 α￣地贫血液学参数的变化

Ｔａｂｌｅ ２　 Ｃｈａｎｇｅｓ ｉｎ ｈｅｍａｔｏｌｏｇｉｃａｌ ｐａｒａｍｅｔｅｒｓ ｏｆ α￣ｔｈａｌａｓｓａｅｍｉａ (ｘ±ｓ)

ｍｕｔａｔｉｏｎ ｎ Ｈｂ / (ｇ / Ｌ) ＭＣＶ / ｆＬ ＭＣＨ / ｐｇ Ｈｂ Ａ / ％ Ｈｂ Ａ２ / ％

αα / －α３ ７ ８６ １４２ ５７±１６ ９６ ８２ ７４±８ １７ ２７ ２０±７ １２ ９７ １０±０ ８４ ２ ６９±０ ２８

－α３ ７ / －α３ ７ １７ １２６ ６５±１８ ５０ ７１ ２１±２ ９９ ２２ ６０±０ ７２ ９７ ４２±０ ２７ ２ ５４±０ １９

αα / ￣￣ＳＥＡ ９ １３１ ２２±１３ ９８ ７０ ７９±９ ３３ ２１ ２８±０ ８７ ９７ ３３±０ ３３ ２ ３７±０ ２１

αα / αＣＳα ８ １２９ ６３±２２ １７ ８４ １３±４ ４０ ２８ ５９±５ ４０ ９７ １８±０ ４２ ２ １５±０ ０９

αα / αＷＳα ７ １３７ ００±１６ ８９ ８５ ２０±７ ５８ ２７ ６６±２ ９７ ９７ ３４±０ ３４ ２ ６６±０ ３４

Ｏｎｌｙ ｔｈｅ ｓａｍｐｌｅｓ ｍｏｒｅ ｔｈａｎ ３ ｃａｓｅｓ ｗｅｒｅ ｃｏｕｎｔｅｄ.

２ ２ ２　 β￣地贫血液学和电泳特征:对于对 β￣地贫

的血液学特征进行组间独立性样本 ｔ 检验ꎬＣＤ１７
(Ａ>Ｔ)的 ＭＣＶ 相对较低(表 ３)ꎮ
２ ２ ３　 α 复合 β 地贫血液学和电泳特征:α 复合 β
地贫的血常规参数和血红蛋白电泳结果与单纯的 β
地贫基因携带者无差异(表 ４)ꎮ

３　 讨论

地贫是一种会导致严重贫血的疾病ꎬ目前还没

有有效的治疗方法ꎮ 由于地贫基因携带者通常无明

显的临床症状ꎬ会导致医务人员漏诊ꎬ以致中重度地

贫患儿的出生ꎮ 傣族人群为地贫高发人群ꎬ因此对

云南省德宏州盈江县傣族人群进行地贫流行病学调

查具有一定的意义ꎮ
本研究检测的样本数为 ４００ 例ꎬ确诊地贫的有

２１９ 例ꎬ人群地贫基因携带率为 ５４ ７４％(２１９ / ４００)ꎬ
提示盈江县为地贫较为高发的地区ꎮ α￣地贫最为

常见的类型为－α３ ７ꎬ其次是￣￣ＳＥＡꎬ这与之前对云南

德宏[９]报道一致ꎮ 本研究中的￣α３ ７突变型表现为

静止型携带者ꎬ不出现明显临床症状ꎻ￣￣ＳＥＡ突变类

型中 ＭＶＣ、ＭＣＨ 偏低ꎬ提示其可能会导致轻度贫

血ꎬ该两种突变类型与之前的报道吻合[１０￣１１] ꎮ
αＣＳα临床上可表现为静止型携带者或者轻度贫

血ꎬαＷＳα 杂合子通常为静止型携带者ꎬ本研究中

这两类突变类型的血液学特征也与之前的报道一

致[１２￣１３] ꎮ 本研究检出 ２ 例 Ｈｂ Ｈｅｋｉｎａｎ Ⅱ (Ｈｂ Ａ１:
ｃ ８４Ｇ>Ｔ)突变ꎬ其表现为无症状ꎮ 该种突变的特

征为 α１ 链的第 ２７ 个氨基酸位置处的谷氨酸被天

冬氨酸代替ꎬ首次发现于一个 ４６ 岁的日本男性ꎬ
未引起蛋白结构明显的变化ꎬ携带者杂合突变多

为无症状[１４] ꎮ
β￣地贫中 ＣＤ２６ ( Ｇ > Ａ) 构成比最高ꎬ ＣＤ２６

(Ｇ>Ａ)杂合子表型为轻型贫血或无症状携带者ꎮ
此外本研究检出 ３３ 例 ＣＤ２６ (Ｇ>Ａ)复合 α 地贫ꎬ均
未出现明显贫血症状ꎮ ＣＤ２６ (Ｇ>Ａ)纯合突变或者

ＣＤ２６ (Ｇ>Ａ) / β０ 双重杂合突变可能会表现出较重

的临床症状ꎬ需输血治疗ꎬ是云南省最常见的中重度

β 地贫的原因之一[１５]ꎮ

表 ３　 β￣地贫血液学参数的变化

Ｔａｂｌｅ ３　 Ｃｈａｎｇｅｓ ｉｎ ｈｅｍａｔｏｌｏｇｉｃａｌ ｐａｒａｍｅｔｅｒｓ ｏｆ β￣ｔｈａｌａｓｓｅｍｉａ (ｘ±ｓ)

ｍｕｔａｔｉｏｎ ｎ Ｈｂ / (ｇ / Ｌ) ＭＣＶ / ｆｌ ＭＣＨ / ｐｇ Ｈｂ Ａ / ％ Ｈｂ Ａ２ / ％

ＣＤ２６ (Ｇ>Ａ) ３８ １３６ ５８±１７ １２ ７６ ６１±４ ７５ ３１ １２±３８ ００ ７１ ０４±１ ６４ ３ ５０±０ ３７

ＣＤ１７ (Ａ>Ｔ) ６ １３３ ３３±８ ２４ ６７ ０８±１５ １４ １９ ４９±１ ０７ ９３ ２２±１ ３７ ５ ８３±０ １４

表 ４　 αβ￣地贫血液学参数的变化

Ｔａｂｌｅ ４　 Ｃｈａｎｇｅｓ ｉｎ ｈｅｍａｔｏｌｏｇｉｃａｌ ｐａｒａｍｅｔｅｒｓ ｏｆ ｃｏｍｐｏｓｉｔｅ α ａｎｄ β ｔｈａｌａｓｓｅｍｉａ (ｘ±ｓ)

ｍｕｔａｔｉｏｎ ｎ Ｈｂ / (ｇ / Ｌ) ＭＣＶ / ｆｌ ＭＣＨ / ｐｇ Ｈｂ Ａ / ％ Ｈｂ Ａ２ / ％

αα / －α３ ７＋ ＣＤ ２６ ２４ １３７ ５４±１８ １７ ７９ ７４±５ ８４ ２６ ０９±１ ６３ ７４ ００±４ ６４ ３ ７３±０ ５５

αα / ￣￣ＳＥＡ＋ＣＤ ２６ ６ １３８ １７±２１ ４６ ６７ ５２±２ ２９ ２１ ３０±０ ７０ ８０ ０７±０ ７６ ３ ８２±０ ３７
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谢美娟　 云南省德宏州盈江县傣族育龄人群地中海贫血流行病学调查

　 　 在云南少数民族地区进行地贫系统性分子流行

病学的调查ꎬ开展孕前婚前检查ꎬ能够减少地贫基因

携带者生育中重度地贫患儿ꎬ提高人民健康水平ꎬ减
少疾病负担ꎮ 本研究对云南德宏州盈江县傣族育龄

人群进行地贫流行病学的调查研究ꎬ为该地区地贫

遗传咨询和产前基因诊断提供了临床数据ꎬ为今后

进行有效地地贫防控奠定了一定基础ꎮ
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