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黔西南地区 琢鄄地中海贫血基因型筛查及与血液学指标的关系
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[摘要]目的:探讨黔西南地区 琢鄄地中海贫血(琢鄄地贫)基因型及与血液学指标的关系。 方法:选择黔西南地区 209 例成人 琢鄄
地贫基因携带者作为 琢鄄地贫组,按照 琢鄄珠蛋白基因型分为静止型 51 例、标准型 92 例和中间型 66 例;另选择同期医院体检的

健康人群 50 名作为对照组,检测并比较各组受试对象红细胞计数(RBC)、血红蛋白(Hb)、平均红细胞压积(MCV)、平均血红

蛋白含量(MCH)、平均血红蛋白浓度(MCHC)、红细胞分布宽度(RCDW)、血红蛋 A2(HbA2)、血红蛋白 F(HbF)等血液学指

标。 结果:209 例 琢鄄地贫病人共检出缺失型(鄄鄄或鄄琢)182 例,占 87. 1% ,非缺失型(琢T琢)27 例,占 12. 9% 。 琢鄄地贫组 RBC、
RCDW 高于对照组,Hb、MCV、MCH、MCHC、HbA2 低于对照组(P < 0. 05)。 静止型、标准型、中间型 琢鄄地贫病人 Hb、MCV、
MCH、MCHC、HbA2 呈降低趋势,RCDW 呈升高趋势,RBC 呈先降低后升高趋势(P < 0. 05);鄄琢3. 7 / 琢琢 亚组 MCHC 高于鄄琢4. 2 /
琢琢 亚组和 琢T琢 / 琢琢 亚组,鄄琢4. 2 / 琢琢 亚组 MCHC 又高于 琢T琢 / 琢琢 亚组(P < 0. 05)。 琢T琢 / 鄄鄄SEA 亚组 MCV 高于鄄琢3. 7 / 鄄鄄SEA 亚

组和鄄琢4. 2 / 鄄鄄SEA 亚组,MCHC 低于鄄琢3. 7 / 鄄鄄SEA 亚组和鄄琢4. 2 / 鄄鄄SEA 亚组(P < 0. 05)。 结论:黔西南地区琢鄄地贫基因突变主要

以鄄鄄SEA / 琢琢 型为主,血液学指标可以作为 琢鄄地贫筛查的指标之一。
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Genotype screening of 琢鄄thalassemia and relationship
with hematological indictors in southwestern area of Guizhou province
WU Shi鄄mu,QIAN Yao鄄xian,CHEN Jun,ZHOU Cheng鄄ying,ZHANG Di,CHEN Feng鄄min,QIN Yuan

(Department of Clinical Laboratory,Xingyi People忆s Hospital,Xingyi Guizhou 562400,China)

[Abstract] Objective:To explore the genotype of 琢鄄thalassemia and relationship with hematological indictors in Southwestern Area of
Guizhou province. Methods:A total of 209 patients with 琢鄄thalassemia in southwestern area of Guizhou province were set as the 琢鄄
thalassemia group,which included silent thalassemia in 51 cases,standard thalassemia in 92 cases and intermediate thalassemia in 66
casess accorded to the a鄄Globin genotype. Fifty healthy people were set as the control group. The red blood cell ( RBC) count,
hemoglobin( Hb), mean cell volume ( MCV), mean corpuscular hemoglobin ( MCH) mean corpusular hemoglobin concerntration
(MCHC),red cell distribution width(RCDW),hemoglobinA2(HbA2) and hemoglobin F(HbF) between two groups were compared.
Results:Among 209 琢鄄thalassemia patients,the deletion type(鄄鄄or鄄琢) in 182 cases(87. 1% ) and non鄄deletion type(琢T琢) in 27 cases
(12. 9% ) were identified. The levels of RBC and RCDW in 琢鄄thalassemia group were higher than those in control group,the levels of
Hb,MCV,MCH,MCHC and HbA2 in 琢鄄thalassemia group were lower than those in control group(P < 0. 05). Among 琢鄄thalassemia
patients,the levels of Hb,MCV,MCH,MCHC and HbA2 showed a decreasing trend,the level of RCDW showed a increasing trend,the
level of RBC showed the decreasing trend at first,and then increasing trend,and the difference of whcih between each group was
statistically significant(P < 0. 05). The level of MCHC in 鄄琢3. 7 / 琢琢 subgroup was higher than that in 鄄琢4. 2 / 琢琢 subgroup and 琢T琢 /
琢琢 subgroup,the level of MCHC in 鄄琢4. 2 / 琢琢 subgroup was higher than that in 琢T琢 / 琢琢 subgroup,and the difference of which between
each group was statistically significant(P < 0. 05). The level of MCV in 琢T琢 / 鄄鄄SEA subgroup was higher than that in 鄄琢3. 7 / 鄄鄄SEA
subgroup and 鄄琢4. 2 / 鄄鄄SEA subgroup,and the level of MCHC in 琢T琢 / 鄄鄄SEA subgroup was lower than that in 鄄琢3. 7 / 鄄鄄SEA subgroup
and 鄄琢4. 2 / 鄄鄄SEA subgroup(P < 0. 05). Conclusions:The 鄄鄄SEA / 琢琢 type is the main genotype of 琢鄄thalassemia in southwestern area,
and the hematological indictors can be used as one of the indicator in screening 琢鄄thalassemia.
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摇 摇 琢鄄地中海贫血(琢鄄地贫)是常见的单基因遗传

病,主要是由 琢鄄珠蛋白基因异常,导致 琢鄄珠蛋白链

缺失或合成相对不足而引起遗传性血液病[1]。 流

行病学调查[2] 显示,广东、广西、贵州、海南等省份

是 琢鄄地贫的高发地区。 琢鄄地贫基因携带者临床表

现多样,从无症状到严重贫血或危及生命,如血红蛋

白(Hb)H 病极易导致胎儿死亡[3],Hb Bart忆s 胎儿

水肿综合征则会引起严重贫血[4],病人甚至需要终
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生输血治疗。 目前对 琢鄄地贫尚无有效根治办法,但
其遗传规律决定了 琢鄄地贫难治却可防。 周玉球

等[5]对育龄夫妇婚前、孕前和产前进行遗传筛查,
发现选择性终止受累胎儿是控制 琢鄄地贫发病的有

效途径。 黔西南地区地处三省交界之地,存在多群

体(布依族、苗族、汉族、瑶族、仡佬族、回族等)杂居

现象,导致本地区 琢鄄地贫具有独特的遗传特征。 鉴

于此,本研究对黔西南地区 琢鄄地贫基因型进行调

查,并分析与血液学指标的关系,旨在为黔西南地区

琢鄄地贫基因型的鉴定及疾病进程的预测提供数据基

础,现将研究成果作一报道。

1摇 资料与方法

1. 1摇 一般资料摇 选择 2012 年 7 月至 2015 年 7 月

我院收治的 209 例黔西南地区成人 琢鄄地贫基因携

带者作为 琢鄄地贫组,按照 琢 珠蛋白基因型不同分为

3 组:(1)鄄 / 琢琢 或 琢T琢 / 琢琢 型为静止型地贫组 51
例;(2)鄄鄄SEA / 琢琢 型为标准型地贫组 92 例;(3)鄄
琢 / 鄄鄄SEA 为中间型地贫组 66 例。 静止型男 22 例,
女 29 例,年龄 21 ~ 54 岁;标准型男 35 例,女 57 例,
年龄 25 ~ 47 岁;中间型男 28 例,女 38 例,年龄 23 ~
62 岁。 纳入标准:(1)所有病人均符合 琢鄄地中海贫

血诊断标准[6];(2)入组后采用单管多重聚合酶链

反应检测缺失型 琢鄄地贫突变,包括东南亚缺失型(鄄鄄
SEA)、右侧缺失型(鄄琢3. 7)、左侧缺失型(鄄琢4. 2);
采用反向斑点杂交法检测非缺失型 琢鄄地贫突变

(琢T琢),包括 HbCS、HbWS、HbQS 突变;(3)研究方

案告知病人,并签署知情同意书。 排除标准:(1)缺
铁性贫血、再生障碍性贫血者;(2)琢鄄地贫双重纯合

子和杂合子;(3)茁鄄地贫或 琢 复合 茁鄄地贫者;(4)珠
蛋白生成障碍性贫血等异常血红蛋白病。 另选择同

期医院体检的健康人群 50 名作为对照组,男 17 名,
33 名,年龄 18 ~ 57 岁。 琢鄄地贫组与对照组性别、年
龄等一般资料均具有可比性。
1. 2摇 方法摇
1. 2. 1摇 样本采集摇 琢鄄地贫病人入组时采集肘静脉

血 5 mL,对照组体检当日上午空腹时抽取肘静脉血

5 mL,分别置于甲、乙两支抗凝管中,甲管 3 mL,乙
管 2 mL;其中甲管用于检测血液学指标,乙管用于

检测 茁鄄地贫的基因型。
1. 2. 2摇 血液学指标检测摇 采用 Sysmex XN鄄9000 型

全自动血液分析仪及配套试剂对血液学指标进行检

测,检测指标包括红细胞计数(RBC)、Hb、平均红细

胞压积(MCV)、平均血红蛋白含量(MCH)、平均血

红蛋白浓度(MCHC)、红细胞分布宽度(RCDW);采
用北京金桑特 SH2040 型全自动蛋白电泳仪检测

HbA2、HbF。
1. 2. 3摇 琢鄄地贫和 茁鄄地贫基因型检测 摇 取 2 mL 静

脉血,置于抗凝管中,以苯酚鄄三氯甲烷抽提法提取

血液样本基因组 DNA,提取试剂盒及杂交试剂盒购

自潮州凯普生物有限公司;在对应的 PCR 反应管中

分别加入处理好的样品 DNA,琢鄄地贫在扩增试剂中

加入样品 DNA 每人份 6 滋L,阴性对照 6 滋L;茁鄄地贫

在扩增试剂中加入样品 DNA 每人份 3 滋L,阴性对

照 3 滋L;PCR 扩增条件:琢鄄地贫扩增条件,94 益预变

性 3 min,94 益变性 30 s,55 益退火 30 s,72 益延伸

30 s,总计 40 个循环;茁鄄地贫扩增条件,95 益预变性

15 min,98 益变性 40 s,64 益退火 70 s,72 益延伸

150 s,总计 35 个循环。
PCR 产物杂交过程:PCR 产物(琢鄄地贫和 茁鄄地

贫)在 95 益预性 5 ~ 10 min,然后水浴至少 2 min,在
杂交仪已经准备的条件下,于 42 益进行杂交试验,
杂交结束后对杂交结果进行分析、鉴定。
1. 3 摇 统计学方法 摇 采用 t 检验、方差分析和 q
检验。

2摇 结果

2. 1摇 琢鄄地贫基因型筛查结果摇 本研究共检出缺失

型(鄄鄄或鄄琢) 182 例,占 87. 1% ,非缺失型( 琢T琢) 27
例,占 12. 9% ,各基因型构成比见表 1。

表 1摇 琢鄄地贫基因型及构成比

基因型摇 n 表型 构成比 / %

鄄琢3. 7 / 琢琢 29 静止型 13. 9

鄄琢4. 2 / 琢琢 10 静止型 4. 8

琢T琢 / 琢琢 12 静止型 5. 7

鄄鄄SEA / 琢琢 92 标准型 44. 0

鄄琢3. 7 / 鄄鄄SEA 38 中间型 18. 2

鄄琢4. 2 / 鄄鄄SEA 13 中间型 6. 2

琢T琢 / 鄄鄄SEA 15 中间型 7. 2

合计 209摇 100. 0

2. 2摇 琢鄄地贫组与对照组血液学指标比较 摇 琢鄄地贫

组与对照组除 HbF 比较差异无统计学意义(P >
0. 05),琢鄄地贫组 RBC、 RCDW 高于对照组, Hb、
MCV、MCH、MCHC、HbA2 低于对照组(P < 0. 01)
(见表 2)。
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表 2摇 琢鄄地贫组与对照组血液学指标比较(x 依 s)

分组 n摇 RBC / ( 伊 1012 / L) Hb / (g / L) MCV / fL MCH / pg MCHC / (g / L) RCDW/ % HbA2 / % HbF / %

琢鄄地贫组 209摇 5. 57 依 0. 43 109. 5 依 9. 5 76. 7 依 4. 8 24. 8 依 0. 9 319. 5 依 15. 4 17. 6 依 1. 8 2. 29 依 0. 11 0. 82 依 0. 07

对照组 50 4. 73 依 0. 37 128. 3 依 11. 9 85. 8 依 5. 2 29. 4 依 1. 4 339. 4 依 17. 5 12. 8 依 0. 7 2. 54 依 0. 13 0. 81 依 0. 05

t — 12. 73 11. 94 11. 85 28. 80 7. 99 18. 50 13. 92 0. 95

P — <0. 01 < 0. 01 < 0. 01 < 0. 01 < 0. 01 < 0. 01 < 0. 01 > 0. 05

2. 3摇 不同基因型 琢鄄地贫病人血液学指标比较摇 静

止型、标准型、中间型 琢鄄地贫病人 Hb、MCV、MCH、
MCHC、HbA2 呈降低趋势,RCDW 呈升高趋势,RBC
呈先降低后升高趋势(P < 0. 05)(见表 3)。

表 3摇 不同基因型 琢鄄地贫病人血液学指标比较(x 依 s)

分组 n RBC / ( 伊 1012 / L) Hb / (g / L) MCV / fL MCH / pg MCHC / (g / L) RCDW / % HbA2 / % HbF / %

静止型 51 5. 41 依 0. 38 121. 7 依 10. 1 82. 9 依 5. 6 28. 3 依 1. 3 328. 4 依 16. 4 13. 7 依 0. 6 2. 46 依 0. 13 0. 84 依 0. 09

标准型 92 5. 22 依 0. 52* 110. 8 依 9. 3* 77. 7 依 4. 5* 24. 5 依 0. 7* 319. 2 依 13. 2* 17. 4 依 1. 3* 2. 29 依 0. 11* 0. 82 依 0. 07

中间型 66 5. 91 依 0. 41*驻 98. 3 依 8. 7*驻 70. 5 依 4. 8*驻 22. 3 依 1. 5*驻 312. 8 依 11. 9*驻 20. 9 依 0. 8*驻 2. 15 依 0. 10*驻 0. 81 依 0. 09

F — 44. 98 92. 26 96. 31 390. 80 18. 75 723. 1 109. 70 1. 973

P — <0. 01 < 0. 01 < 0. 01 < 0. 01 < 0. 01 < 0. 01 < 0. 01 > 0. 05
MS组内 — 0. 208 86. 850 23. 830 1. 337 186. 900 1. 036 0. 013 0. 007

摇 摇 q 检验:与静止型比较*P <0. 05;与标准型比较 驻P <0. 05

2. 4摇 静止型不同亚组血液学指标比较摇 静止型不

同亚组 RBC、Hb、MCV、MCH、RCDW、HbA2、HbF 比

较差异均无统计学意义(P > 0. 05),鄄琢3. 7 / 琢琢 亚组

MCHC 高于鄄琢4. 2 / 琢琢 亚组和 琢T琢 / 琢琢 亚组,鄄琢4. 2 /
琢琢 亚组 MCHC 又高于 琢T琢 / 琢琢 亚组(P < 0. 05)(见
表 4)。

表 4摇 静止型不同亚组血液学指标比较(x 依 s)

分组 n RBC / ( 伊 1012 / L) Hb / (g / L) MCV / fL MCH / pg MCHC / (g / L) RCDW / % HbA2 / % HbF / % /

鄄琢3. 7 / 琢琢 29 5. 38 依 0. 39 119. 4 依 10. 3 82. 4 依 5. 4 28. 7 依 1. 5 345. 9 依 15. 8 13. 5 依 1. 1 2. 44 依 0. 09 0. 83 依 0. 08

鄄琢4. 2 / 琢琢 10 5. 48 依 0. 41 124. 1 依 10. 5 83. 1 依 5. 1 28. 1 依 1. 2 321. 7 依 15. 2* 13. 8 依 0. 9 2. 49 依 0. 13 0. 85 依 0. 07

琢T琢 / 琢琢 12 5. 42 依 0. 35 125. 3 依 10. 2 83. 9 依 4. 8 27. 7 依 1. 2 291. 7 依 14. 8*驻 14. 1 依 1. 2 2. 48 依 0. 11 0. 86 依 0. 10

F — 0. 25 1. 72 0. 36 2. 42 53. 30 1. 34 1. 19 0. 26

P — >0. 05 > 0. 05 > 0. 05 > 0. 05 < 0. 01 > 0. 05 > 0. 05 > 0. 05
MS组内 — 0. 148 106. 400 27. 170 1. 913 239. 100 1. 188 0. 011 0. 148

摇 摇 q 检验:与 - 琢3. 7 / 琢琢 亚组比较*P <0. 05;与鄄琢4. 2 / 琢琢 亚组比较 驻P <0. 05

2. 5摇 中间型不同亚组血液学指标比较摇 中间型不

同亚组 RBC、Hb、MCH、RCDW、HbA2、HbF 比较差

异无统计学意义(P > 0. 05),琢T琢 / 鄄鄄SEA 亚组 MCV

高于鄄琢3. 7 / 鄄鄄SEA 亚组和鄄琢4. 2 / 鄄鄄SEA 亚组,MCHC
低于鄄琢3. 7 / 鄄鄄SEA 亚组和鄄琢4. 2 / 鄄鄄SEA 亚组 ( P <
0. 05)(见表 5)。

表 5摇 中间型不同亚组血液学指标比较(x 依 s)

分组 n RBC / ( 伊 1012 / L) Hb / (g / L) MCV / fL MCH / pg MCHC / (g / L) RCDW / % HbA2 / % HbF / %

鄄琢3. 7 / 鄄鄄SEA 38 5. 21 依 0. 42 97. 9 依 9. 3 68. 9 依 6. 2* 22. 7 依 1. 3 328. 9 依 15. 4* 20. 6 依 1. 4 2. 13 依 0. 07 0. 80 依 0. 09

鄄琢4. 2 / 鄄鄄SEA 13 5. 30 依 0. 37 98. 6 依 9. 5 69. 1 依 5. 8* 23. 1 依 1. 6 332. 8 依 15. 1* 21. 3 依 1. 8 2. 18 依 0. 10 0. 84 依 0. 14

琢T琢 / 鄄鄄SEA 15 5. 18 依 0. 38 99. 1 依 10. 3 75. 8 依 6. 5 22. 9 依 1. 1 254. 7 依 14. 8 21. 2 依 1. 3 2. 17 依 0. 08 0. 81 依 0. 11

F — 0. 34 0. 09 7. 09 0. 47 141. 90 1. 59 2. 65 0. 69

P — >0. 05 > 0. 05 < 0. 05 > 0. 05 < 0. 01 > 0. 05 > 0. 05 > 0. 05
MS组内 — 0. 162 91. 56 38. 370 1. 749 231. 400 2. 144 0. 006 0. 011

摇 摇 q 检验:与 琢T琢 / 鄄鄄SEA 亚组比较*P <0. 05
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3摇 讨论

摇 摇 地贫是一组遗传性溶血性贫血,临床调查[7 - 8]

显示,若夫妇双方都是地贫基因的携带者,他们的子

女就会有 25%的可能是重型地贫,50% 的可能是轻

型地贫,另有 25%属于正常。 目前对于地贫尚无根

本有效的治疗方法,只有通过遗传筛查和产前诊断

才能有效杜绝重症地贫患儿的出生。 据统计[9],贵
州省人群地贫基因携带率约 9. 3% ,平均 11 个中有

1 个携带地贫基因,其中 琢鄄地贫的携带率为 4. 2% ,
茁鄄地贫的携带率为 5. 1% 。 贵州黔西南地区地理位

置特殊,位于滇黔桂三省结合部,该地区分布有布

依、苗、汉、瑶、仡佬、回等 35 个民族,本地区遗传特

征呈现复杂性、多样性。 分析黔西南地区 琢鄄地贫的

基因型与血液指标的关系,对掌握本地区 琢鄄地贫遗

传特征、预测疾病进展具有重要意义。
不同 琢鄄地贫临床表现多样,从无症状到中重度

贫血,给病人的生存质量造成严重影响。 琢鄄地贫受

累的基因簇定位于人类第 16 号染色体臂上,该位点

的基因发生突变会降低 琢鄄珠蛋白基因水平,导致 琢鄄
珠蛋白链合成受阻[10 - 11]。 调查[12] 显示,目前全世

界共发现 65 种基因缺失,其中右侧缺失(鄄琢3. 7)发
生率最高。 我国以鄄鄄SEA / 琢琢、鄄琢3. 7 / 琢琢、鄄琢4. 2 / 琢琢
缺失型最为常见[13]。 本研究显示,黔西南地区筛选

的最 常 见 基 因 型 分 别 为鄄鄄SEA / 琢琢 占 44. 0% ,
鄄琢3. 7 / 鄄鄄SEA 占 18. 2% ,鄄琢3. 7 / 琢琢 占 13. 9% ,其中鄄
琢3. 7 / 鄄鄄SEA 较鄄琢4. 2 / 琢琢 更为常见,这可能是本地

区 琢鄄地贫典型的遗传特征之一。 贺静等[14] 也报道

称云南地区地中海贫血病人中,以鄄琢3. 7 / 鄄鄄SEA 突

变发生率显著高于鄄琢4. 2 / 琢琢。 由于黔西南地区与

云南搭界,这两地可能存在部分相似的遗传特征,这
一研究结果尚待大样本研究证实。

基因筛查是 琢鄄地贫诊断的金标准,然而基因分

析方法操作繁琐、技术要求高、费用昂贵,目前依然

难以在基层普及。 血液学指标检测无疑是大规模初

筛的有效手段。 SRISUPUNDIT 等[15] 报道称 琢鄄珠蛋

白基因受损数量越多,血细胞会发生明显改变,临床

症状也越明显,因此血液学指标能够为 琢鄄地贫诊

断、病情评价提供依据。 本研究显示, 琢鄄地贫组

RBC、RCDW 高于对照组,Hb、MCV、MCH、MCHC、
HbA2 低于对照组。 KARNPEAN 等[16]报道称 Hb 降

低、RBC 升高是 琢鄄地贫区别于缺铁性贫血的主要血

液学特征。 张永良等[17] 报道称 琢鄄珠蛋白减少会反

馈性地诱导原始红细胞内 Ca2 + 、cAMP 水平升高,红

细胞外 ERK1 / 2 激酶被激活,导致细胞内促红细胞

生成素升高,红细胞数量也明显增多。 琢鄄地贫红细

胞的主要特征是低色素、小细胞,本研究 MCV、MCH
显著降低,符合 琢鄄地贫红细胞的特征。 RCDW 是反

映红细胞体积异质性的主要指标,本研究 琢鄄地贫组

RCDW 显著升高,说明 琢鄄地贫红细胞存在明显异质

性,这可能与 琢鄄珠蛋白受损有关。 进一步分析显

示,静止型、标准型、中间型 RBC 呈先降低后升高趋

势。 董孝平等[18]报道称 琢鄄地贫 RBC 与 琢鄄珠蛋白基

因缺失数量呈正相关,即 琢鄄珠蛋白缺失数量越多,
RBC 越高。 但是本研究却发现 琢鄄珠蛋白基因缺失

数量最多的标准型 RBC 数量最少,这可能是标准型

琢鄄地贫病人 Hb 减少,导致骨髓造血无效或 RBC 寿

命显著缩短有关。
本研究分别对静止型不同亚组、中间型不同亚

组血液指标进行比较,结果显示鄄琢3. 7 / 琢琢 亚组

MCHC 高于鄄琢4. 2 / 琢琢 亚组和 琢T琢 / 琢琢 亚组,琢T琢 / 鄄鄄
SEA 亚组 MCV 高于鄄琢3. 7 / 鄄鄄SEA 亚组和鄄琢4. 2 / 鄄鄄
SEA 亚组,MCHC 低于鄄琢3. 7 / 鄄鄄SEA 亚组和鄄琢4. 2 / 鄄鄄
SEA 亚组。 说明非缺失型(琢T琢)对 MCV、MCHC 影

响更大。 SRIIAM 等[19] 证实 琢cs 基因能够下调 琢2鄄
珠蛋白基因表达水平,导致 Hb 含量降低。 司徒文

慈等[20]也报道称 琢cs 链极易被氧化而不稳定,当其

与红细胞膜及骨架结合后,会导致红细胞变脆、顺应

性降低和容易破裂等不良后果。 这可能也是 琢T琢
型地贫临床症状较鄄琢3. 7、鄄琢4. 2 型更严重的原因。
目前国际上通用的地贫筛查标准为 MCV < 78 fL、
MCH < 27 pg[21],然而在本研究可以发现静止型

MCV 为(82. 9 依 5. 6) fL,MCH 为(28. 3 依 1. 3)pg;按
照国际标准,多数静止型 琢鄄地贫病人将会被漏诊。
徐两蒲等[22]报道称静止型与中间型携带者婚配所

生育的胎儿有 25%概率存在血红蛋白 H 风险,这亦

提示此国际标准可能不完全适用于黔西南地区遗传

特征。
综上所述,黔西南地区 琢鄄地贫基因突变以鄄鄄

SEA / 琢琢 型为主,血液学指标可以作为 琢鄄地贫联合

筛查的指标之一。
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