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李东明 ，韦媛， 玉晋武， 何升， 张强 ，唐燕青， 陈秋莉， 郑陈光 

琼脂糖凝胶电泳筛查珠蛋白生成障碍性贫血20 041例分析

530003 南宁，广西壮族自治区妇产医院 妇幼保健院遗传代谢中心实验室

郑陈光，Email: jy20070718@126.com

广西重点课题（2012020）；国家自然科学基金（81260093）

摘 要:目的 评价琼脂糖凝胶电泳在珠蛋白生成障碍性贫血筛查与诊断中的价值。方法 采用琼脂糖凝

例标本进行血红蛋白分析，PCR结合琼脂糖凝胶电泳和反向点杂交技术对3772例标本进行α-或β-

血基因检测，ROC曲线HbA2和Hb Bart's的筛查截断值。结果 20 041例标本中检出珠蛋白生成障碍

共2740例(13.7%)。经基因诊断β-珠蛋白生成障碍性贫血重型8例、中间型28例和轻型1594例，以

28、IVS-Ⅱ-654、CD26、CD71-72和IVS-I-1及其复合最为常见，占97.6%。以HbA2>3.8筛查轻型β

血的灵敏度和特异性为96.3%和98.7%。电泳筛查HbH病和HbCS的准确性为100%，可筛出罕见型HbH病。以

Bart's>12.0%和>60.9%筛查重型和中间型α-珠蛋白生成障碍性贫血的灵敏度均为100%，特异性为

本地区珠蛋白生成障碍性贫血发生率较高，琼脂糖凝胶电泳能有效的筛出β-珠蛋白生成障碍性贫

的准确性较好;能有效地检出中间型、重型α-珠蛋白生成障碍性贫血。 

关键词:电泳，琼脂凝胶; β地中海贫血; α地中海贫血; 筛查
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