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摘 要:目的 对武鸣区新生儿α-地中海贫血(地贫)的发生率进行初筛和分析,探讨广西壮族地区开展新生儿α-地中

海贫血筛查的必要性。方法 运用法国Sebia公司生产的Capillarys2全自动毛细管电泳仪对武鸣区人民医院2016年1
月—2016年12月期间送检的4255例新生儿脐血标本进行地贫筛查。结果 通过 HbBart’s的定量检测,共检出阳性

标本571例,总检出率13.42%,其中静止型310例,占总数7.29%;轻型249例,占总数5.85%;中间型12例,占总数

0.28%;重型0例。结论 ①新生儿 HbBart’s含量可作为判断α-地中海贫血的敏感指标,运用全自动毛细管电泳技术

可以准确经济高效地进行检测。②广西是全国地中海贫血的高发区,发生率在全国占首位,南宁市武鸣区作为广西壮族

人口的聚居地具有一定的代表性,对此,建立健全多层次地贫监测体系,大力加强地贫筛查和防控很有必要。
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  Abstract: Objective Toscreenandanalyzetheincidenceofneonatalalpha-thalassemiainWumingdis-
trict,andtoexplorethenecessityofneonatalalpha-thalassaemiascreeninginGuangxiZhuangAutonomousRe-
gion. Methods Anautomaticcapillaryelectrophoresisapparatus(CAPILLARYS2)producedbyFrenchSe-
biacompanywasusedfortestingcordbloodspecimensof4255neonatesforthalassemiascreeningatWuming
DistrictPeople’sHospitalfromJanuary2016toDecember2016. Results BymeansofquantitativeHbBart’

sdetection,571casesofpositive-HbBart’sspecimensweredetectedout,thetotaldetectionratewas13.42%,

includingstatictypealpha-thalassemia310cases,accountfor7.29%oftotalneonates;mildtypealpha-thalas-
semia249cases,accountfor5.85%oftotalneonates;mediumtypealpha-thalassemia12cases,accountfor
0.28%oftotalneonates;majortypealpha-thalassemia0case. Conclusion ①TheHbBart’scontentcanbe
usedasasensitiveindexfordiagnosisofalpha-thalassemia,andtheautomaticcapillaryelectrophoresistech-
niqueisaccurate,economicandefficientindetectionofHbBart’s.②Gguangxihasahighincidenceofthalas-
semia,whichranksfirstacrossthecountry.NanningcityWumingdistricthascertainrepresentativenessregar-
dedasthesettlementofZhuangpopulationinGuangxi,anditisnecessarytoestablishandperfectthemulti-
levelmonitoringsystem,andtovigorouslystrengthenthescreening,thepreventionandcontrolofthalasse-
mia.
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  地中海贫血(简称地贫)是广西地区常见遗传性疾

病[1],是由于某一种或几种珠蛋白肽链合成障碍,以致

珠蛋白肽链合成减少或缺失而导致的溶血性贫血。主

要分为α-地贫和β-地贫,其中α-地贫是由于α-珠蛋白

基因缺失或缺陷使α-珠蛋白链合成速度降低或不能

合成造成的一组血红蛋白疾病,重型α-地贫是广西围

产儿及新生儿死亡、出生缺陷及孕产妇并发症(产后出

血、妊高症等)的主要原因之一[2],严重危害孕母生命

安全和新生人口质量。广西α-珠蛋白生成障碍贫血

的发生率居全国之首,南宁市武鸣区是壮族人口聚居

地,目前尚缺乏关于新生儿α-地贫筛查和诊断的资

料。本文通过对2016年1月—2016年12月期间在

我院分娩的4255例新生儿进行脐血标本血红蛋白电

泳筛查结果统计,对武鸣区新生儿α-地贫发病率进行

初步调查和分析,探讨广西壮族地区开展新生儿α-地
中海贫血筛查的必要性。

1 对象

2016年1月1日—2016年12月30日所有在本

院产科分娩的新生儿(所选新生儿的父母中,至少一方

为武鸣籍壮族)进行α-地贫常规筛查,共4255例。武

鸣区人民医院(现为广西医科大学附属武鸣医院)是本

区规模最大、实力最强的综合性公立医院,近年来随着

人民生活水平的提高和优生优育意识的增强,孕妇及

其家属倾向于选择到条件比较好的医院生产。武鸣区

作为广西地贫高发区之一,本筛查是我院的一项常规

检查项目,每次筛查前进行了相关知识宣讲,孕妇及其

家属对该方法和结果均知情并同意。在新生儿出生后

抽取2ml脐带血置入装有EDTA-K2血常规管中,必
要时将标本置入4℃冰箱内保存,逐月进行检测统计。

2 方法

检测仪器采用法国SebiaCapillarys2全自动电

泳仪及其配套试剂,按照仪器操作说明书进行。其步

骤是先做质控,质控通过,直接将EDTA-K2抗凝标本

(标本量>1ml)放在仪器配套的检测架上(标本条码

向外),同时放一个有8个小杯的稀释架,一个检测架

一次可放8个标本,8个标本为一批,可同时检测多批

标本,直接把检测架放入毛细管电泳仪中进行检测。

3 结果

根据新生儿HbBart’s水平,将α-地贫分为正常

型(无 HbBart’s带),静止型(0%~2%),标准型

(2.1%~20%),中间型(20.1%~40%),重型Bart’s
水肿胎(>40%)。本次筛查4255例新生儿脐血,采用

Hb电泳检出 HbBart’s阳性共571例,总阳性率为

13.42%(571/4255),其 中 静 止 型 占 7.29%(310/

4255),标准型占5.85%(249/4255),中间型占0.28%
(12/4255),见表1。

表1 4255例新生儿脐血 HbBart’s含量每月分布情况

月份

(月)
送检数

静止型

(n)
标准型

(n)
中间型

(n)
重型

(n)
1 323 19 26 1 0
2 303 31 13 0 0
3 313 23 14 1 0
4 290 29 18 0 0
5 309 13 22 1 0
6 306 26 17 0 0
7 343 31 21 1 0
8 403 29 23 1 0
9 385 27 18 2 0
10 396 24 31 1 0
11 484 27 33 3 0
12 400 31 13 1 0
小计 4255 310 249 12 0
阳性率(%) - 7.29 5.85 0.28 0.00

4 讨论

广西为地贫高发地区[3],武鸣作为壮族人口聚居

地,地贫发生率高于其他地区,具有代表性。本次筛查

结果显示,武鸣区壮族人口α-地贫阳性率为13.42%,
与黄作群等[4]报道的广西平均水平14.34%相近,高
于广西北海、柳州、玉林等地区新生儿α-地贫筛查结

果[5-7],大大高于全国2.95%的平均水平。α-地贫是一

种严重威胁人类健康和人口质量的遗传性疾病,尤其

Bart’s水肿胎为重型致死性疾病,HbH病也是一种严

重的α-地贫,多数患者严重贫血,需要经常输血才能

维持生命,加重社会和患者家庭经济负担,有的患者家

庭甚至因此陷入贫困。从本次筛查结果看,武鸣区壮

族新生儿HbBart’s虽然阳性率高,但尚未检测到重

型α-地贫患儿,也反映出近年来广西上下大力加强婚

检、孕检、产前筛查的成效,比如在婚检中,对于夫妻双

方均为同型地贫携带者,需要做产前诊断的,建议到上

级医院进行诊断;在孕检中,如发现患有重型地贫的胎

儿,及时建议终止妊娠。因此,建议各级政府和卫生管

理部门建立长效机制,加大力度,增加投入,购买先进

仪器,培训专业人员,建立档案,完善数据,掌握动态,
规范管理,建立健全包含婚检、孕检、产检、新生儿早期

筛查等各个环节的多层次检测防控体系,提高检测质

量,确保优生优育,提高新生人口质量。
对于新生儿,目前国内外尚无用于β-地贫早期筛

查的有效方法,而 HbBart’s含量可作为判断新生儿

α-地贫的敏感指标,可以通过血红蛋白电泳技术进行

检测。分离定量 HbBart’s的技术有醋酸纤维膜电

泳、等电聚焦(IEF)、高效液相色谱法(HPLC)、毛细管

电泳(CE)等。由于 HbBart’s在新生儿出生3~6个

月后即消失,血红蛋白电泳技术的α-地贫检测主要适
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用于新生儿期,对于成人特异性和敏感性均不高,特别

是成人静止型、标准型α-地贫只有通过基因检测和分

析才能确诊。所以,利用新生儿脐血进行血红蛋白电

泳检测是一种有效的方法,有利于及时发现此类患者,
降低漏检率。因此,α-地贫筛查应把握新生儿期的时

间窗口抓紧实施。有研究表明,在新生儿期,利用脐血

进行毛细管电泳 HbBart’s定量测定技术筛查α-地
贫,其结果与基因检测符合率达91.8%[8]。全自动毛

细管电泳技术分离定量HbBart’s具有简便、高效、准
确的特点[9]。与HPLC相比,全自动毛细管电泳技术

分离、定量HbH和 HbBart’s更加简单、准确,是新

生儿α-地中海贫血筛查不可缺少的方法之一,应成为

常规的临床检验手段加以推广实施。
对于地中海贫血,目前最可靠的诊断手段是基因

检测,但基因检测因技术要求高,费用昂贵,用于大范

围的人群筛查开展难度大,许多基层医院无法开展。
常见的琼脂糖凝胶电泳检测技术,需要经过洗涤、溶
血、点样、电泳、染色、扫描等步骤,人工操作环节较多,
检测过程复杂、不易控制,因此精确度较低。本次筛查

检测采用法国Sebia公司生产的Capillarys2全自动

毛细管电泳仪,直接用原始管(带帽)上机检测,避免了

检测者主观因素的制约,不受血浆蛋白、黄疸血、脂血

等动态因素的干扰,其检测结果与PCR基因分析方法

的检测结果吻合程度高,具有经济高效(40标本/小

时)、自动化程度高,稳定性好、准确率高的特点,是在

地贫高发区对新生儿脐血进行α-地贫常规筛查的一

种比较成熟的方法。
由于α-地贫目前尚无有效治疗方法,但新生儿的

地贫早期筛查可以为早期干预和日后婚育指导提供可

靠依据。本次筛查数据显示,武鸣区壮族新生儿α-地
贫发生率达13.42%,其中静止型、标准型也分别达到

7.29%和5.85%。静止型和标准型在成人期虽无临

床症状,但如果静止型和标准型婚配,可生出严重影响

生存质量的中间型 HbH 患儿,标准型和标准型婚配

可以产出致死性的Bart’s水肿胎。因此,通过新生儿

α-地贫筛查可以早发现此类患儿,并建立档案,帮助卫

计管理部门和患儿父母科学指导孩子成年以后的婚

配;也有助于医生在普通疾病门诊治疗患儿时有针对

性地规范用药,避免某些溶血性高副作用药物的使用。
若夫妻双方都是地贫基因携带者,则有助于引导他们

重视地贫的产前诊断,注重早期干预,避免重症地贫患

儿的出生,降低地贫高发遗传,保障其生活质量。
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