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摘要：目的 探究孕妇地中海贫血基因类型，以便指导优生优育。方法 对我院门诊产检孕妇 328 例进行 MCV、MCH 筛查，分析阳性指征患

者基因，对其检验结果进行分析。结果 328 例孕妇共查出 146 例地中海贫血孕妇，检出率为 44.51%，其中α型占 59.59%（87/146），β型

占 40.41%（59/146）；静止型α、标准型α、β型及α+β型地中海贫血所占比例分别为 21.91%（32/146）、37.67%（55/146）、22.60%（33/146）

及 17.81%（26/146）。结论 孕妇产前进行筛查，能够有效预防地中海贫血患儿出生，指导优生优育，提高我国人口素质。 
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地中海贫血也称为海洋性贫血、珠蛋白生成障碍性贫血，是由
于珠蛋白合成比例失衡导致的单基因遗传病[1]。其广泛分布于世界
沿海地区。轻型临床表现与缺铁性贫血相似，故易被误诊或漏诊，

重型会导致患者早亡。由于目前没有根治手段，产前筛查是防止患
儿出生的唯一有效措施。我院对孕妇进行地中海贫血筛查，现报道

如下。 

1 资料与方法 
1.1 一般资料 选取 2019 年 1 月-9 月在我院进行产检的孕妇 328

例，年龄 19-41 岁，平均 (27.33±3.42) 岁；妊娠时间 16～25w，

平均 (21.68±2.54) w。本研究孕妇及家属均知情同意，并通过伦理
委员会批准。  

1.2 方法 
1.2.1 仪器与试剂:希森美康 XN550 血球仪, 法国全自动毛细管

电泳仪 mincap，地贫筛查检测试剂盒（法国赛比亚公司），台式高

速冷冻离心机；凯普导流杂交仪；漩涡振荡仪；地中海贫血基因检
测试剂盒 (深圳亚能生物科技有限公司生产)等。 

1.2.2 检测方法 取 EDTA 抗凝外周血 2mL，检测平均血红蛋体
积 (MCV) 、平均血红蛋白 (MCH)、血红蛋白 (Hb)等 24 个项目，
对血红蛋白电泳 HbA2 和 HbF 进行检查。血球分析仪为希森美康

XN550，电泳仪为法国全自动毛细管电泳仪 mincap。 
1.2.3 筛查方法[2]  抽取静脉血 5ml，采用血常规和根据毛细管

电泳仪筛查，检测缺失型α地中海贫血（标准型α、静止型α、血

红蛋白 H 病、重型地贫）以及β 地中海贫血（β地中海贫血和α+
β地中海贫血）。 

1.4 诊断标准[3]  Hb＜110g/L，平均红细胞血红蛋白量(MCH)＜
27pg，平均红细胞体积(MCV)＜82fl，HbA＜2.5%，HbA2＞3.5%，
HbA2、HbF 增高等均可初步诊断。 

2 结果 
2.1 筛查分析 血常规和根据毛细管电泳仪筛查显示，328 例孕

妇中共检出 146 例地中海贫血孕妇，检出率为 44.51%，其中α型

占 59.59%（87/146），β型占 40.41%（59/146）。见表 1。 
2.2 不同分型比较  静止型α、标准型α、β型及α+β型所占

比例分别为 37.67%（55/146）、21.91%（32/146）、22.60%（33/146）

及 17.81%（26/146）。见表 2。 
表 1 地中海贫血基因分布情况 

基因类型 n 发生率（%） 

α地中海贫血基因 87 59.59 

β地中海贫血基因 59 40.41 

表 2 地中海贫血不同分型检出例数 

地中海贫血分型 n 所占比例（%） 

标准型α 55 37.67 

静止型α 32 21.91 
β地中海贫血 33 22.60 

α+β地中海贫血 26 17.81 

3 讨论 

地中海贫血属于溶血性贫血类型，具有遗传性，因为珠蛋白链
合成障碍，分为α和 β两种类型[4]。地中海贫血严重影响患儿的
生长发育，目前治疗方式有频繁输血、造血干细胞移植和基因治疗

等，但是不能治愈，对家庭成员造成了严重的身心影响和经济负担。
地中海贫血是由于子代继承了父亲或母亲有缺陷基因的因素，产前

筛查可以了解胚胎是不是带有治病基因、有没有发生宫内感染[5]，
能够防止缺陷胚胎继续发育，是保证优生优育才是最有效的手段，
进行产前筛查和诊断有重大意义。 

利用血常规和根据毛细管电泳仪技术可精准的筛查出α和 β
地中海贫血，α地贫可分为四型：静止型，标准型（东南亚型），

血红蛋白 H 病，重型地贫，α型主要是基因缺失，最常见的缺失类
型为东南亚缺失型，当夫妻中只有一人患有α型时，胎儿患病几率
约为 1/4，若夫妻二人均被确诊为地中海贫血阳性时，必须对胎儿

进行检查，以确定胎儿是不是患有重型地中海贫血[6]。β型分为纯
合子型、单杂合子型、双重杂合子型、α+β复合型四种，发生β

型主要因素是β珠蛋白发生突变[7]。而α+β型是在具有 β缺陷的
同时也具有α基因的缺失，改善了 α及β珠蛋白连不平衡状态，
MCV 降低且 A2 显著升高，掩盖了α型常见的一些特征，因此在诊

断α+β型复合型时应认真，避免出现漏诊的症状[8]。  
本研究结果显示，328 例孕妇共查出 146 例地中海贫血孕妇，

检出率为 44.51%，其中α型占 59.59%（87/146），β型占 40.41%

（59/146）；静止型α、标准型α、β型及α+β型所占比例分别为
21.91%（32/146）、37.67%（55/146）、22.60%（33/146）及 17.81%

（26/146）。临床对地中海贫血的筛查操作方便、便捷，但是需要进
一步普及地中海贫血知识，积极做好产前筛查。 

综上所述，地中海贫血采取血常规和血红蛋白电泳检查的方

式，这是一种能够作最为有效的初筛方式，这对诊断工作的开展具
有重要的意义，能够有效降低了缺陷胎儿的出生，促进优生优育。 
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