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摘要：目的:分析攀西地区地中海贫血基因类型及分布情况，为该地区地中海贫血筛查、优生优育及防控提供科

学依据。方法:以 2024 年 1-12 月在攀枝花市中心医院接受地中海贫血基因检测的受检者 1266 例为分析对象，采

用 PCR 导流杂交法进行地中海贫血基因检测。结果:1266 例受检者中共检出地贫基因携带者 211 例，其中 105 例

α-地中海贫血受检者中共检出 6种基因突变类型，其中以--SEA/αα基因突变类型检出率最高，检出率为 60.9

5%，其次为-α3.7/αα、-α4.2/αα，检出率分别为 30.49%、5.71%。105 例β-地中海贫血受检者中共检出 7

种基因突变类型，其中以 CD17 基因突变类型检出率最高，检出率为 31.42%，其次为 CD41-42、IVS-II-654、βE，

检出率分别为 30.48%、15.24%、15.24%。1 例受检者同时合并α以及β-地中海贫血基因突变为 -α3.7/αα合

并 CD41-42。结论:攀西地区地中海贫血类型多样，α-地中海贫血中--SEA/αα基因突变类型检出率最高，β-

地中海贫血以 CD17、CD41-42 基因突变类型为主。
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1 引言

1.1 研究背景

地中海贫血(Thalassemia)又称为海洋性贫血，是

一种常见的遗传性血液病，主要由珠蛋白基因突变或缺

失导致珠蛋白链合成异常，进而引发溶血性贫血
[1]
。根

据受累珠蛋白链的不同，地中海贫血可分为α-地贫、

β-地贫、δ-地贫 和 γ-地贫四种类型，其中α和β

型最为常见，每种类型又有不同的临床表现和严重程度。

α-地中海贫血主要因位于16号染色体的α珠蛋白基因

簇（共 4个拷贝）发生缺失或突变，导致α链合成减少。

分为静止型、轻型、中间型和重型。病情由轻到重，静

止型（1个基因缺失）通常没有明显症状仅血常规显示

轻度小细胞低色素性改变，轻型（2个基因缺失）患者

可能患有轻度贫血，中间型（3个基因缺失）患者患有

中度贫血症状，重型（4个基因缺失）胎儿期死亡或出

生后不久即出现严重的贫血症状
[2]
。β-地中海贫血位于

11号染色体的β珠蛋白基因发生点突变（β⁰或β+型），

导致β链合成障碍，分为轻型、中间型和重型。轻型可

能无症状或轻度贫血，中间型需定期输血，重型患者出

生后即出现严重贫血、肝脾肿大，需终身输血或造血干

细胞移植
[3]
。

当前临床治疗选择相对匮乏，主流干预措施依赖周

期性红细胞输注辅以铁过载管理以延缓病情恶化，是目

前国际社会共同应对的医疗难题
[4]
。地中海贫血发病率

在我国的分布具有一定的地域性，主要分布于在广东、

广西、福建、海南、四川、云南等南方地区
[5]
。攀西地

区位于中国西南部，由于其独特的地理位置和多样的民

族构成，地中海贫血的发病率和基因突变类型可能存在

与其他地区不同的特点。然而关于攀西地区地中海贫血

不同类型的分析研究尚不充分。目前，国内外对地中海

贫血的研究主要集中在基因诊断、基因治疗以及临床管

理等方面。在基因诊断方面，PCR 技术、基因测序等方

法被广泛应用。

1.2 研究意义

通过对攀西地区地中海贫血进行进行深入分析，为

地中海贫血制定针对性预防和治疗提供科学依据，为区

域性筛查政策制定提供科学依据，降低重型地贫患儿出

生率。此外，研究成果也有助于丰富地中海贫血的区域

研究资料，为全国范围内地中海贫血防控工作提供参考。

2 材料与方法

2.1 样本收集

本研究选取2024年1-12月在攀枝花市中心医院接

受地中海贫血基因检测的 1266 为受检者为分析对象，
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受检者主要来自攀枝花市（占比 80.6%）、凉山州（占

比 15.7%）和云南（占比 3.7%）三个地区。

2.2 试剂

α-地中海贫血基因检测试剂盒、β-地中海贫血基

因检测试剂盒均为广州凯普医药科技有限公司产品。

2.3 仪器

全自动核酸提取仪为广州瑞能医学科技有限公司；

基因扩增仪为苏州东胜兴业科学仪器有限公司产品；全

自动核酸分子杂交仪为广东凯普生物科技股份有限公

司。

2.4 地中海贫血基因检测方法

（1）DNA 分离提取：通过广州瑞能医学科技有限公

司的全血DNA提取试剂盒及其全自动核酸提取仪为工具

完成 DNA 提取操作。

（2）PCR扩增、杂交和显色：由广州凯普医药科技

有限公司提供的地中海贫血检测试剂盒和全自动核酸

分子杂交仪完成。

2.5 统计学方法

基因检测结果采用构成比例及实际样本量进行统

计学描述。运用SPSS 25.0 完成数据处理：连续型变量

采用均值±标准差量化，组别差异通过 F检验与 Pears

on 卡方验证，以 P值<0.05 为差异有统计学意义。

3 结果

1266 例样本中，检出地中海贫血基因突变患者 211

例，其中 105 例α-地中海贫血受检者中共检出 6种基

因突变类型，分别为--SEA/αα（60.95%）、-α3.7/

αα（30.48%）、-α4.2/αα（5.71%）、-α3.7/--S

EA（0.95%)、-SEA/--SEA（0.95%)、-α3.7/-α3.7（0.

95%)。--SEA/αα基因突变率明显高于其他基因突变类

型，差异具有统计学意义（P<0.05）。见表 1。105 例

β-地中海贫血受检者中共检出 7 种基因突变类型，分

别为 CD17（31.42%）、CD41-42（30.48%）、IVS-II-6

54（15.24%）、βE（15.24%）、CD27-28(2.86%)、CD7

1-72（2.86%)、CD43（1.90%)。CD17和 CD41-42 基因突

变率明显高于其他基因突变类型，差异具有统计学意义

（P<0.05），见表 2。1例受检者同时合并α以及β-地

中海贫血基因突变为：-α3.7/αα合并 CD41-42。

表 1 α-地中海贫血基因突变类型分析

突变类型 阳性例数（例） 构成比（%）

--SEA/αα（轻型） 64 60.95

-α3.7/αα（静止型） 32 30.49
-α4.2/αα（静止型） 6 5.71

-α3.7/--SEA（中间型） 1 0.95

-α3.7/-α3.7（轻型） 1 0.95
--SEA/--SEA （重型） 1 0.95

合计 105 100.00

表 2 β-地中海贫血基因突变类型分析

突变类型 阳性例数（例） 构成比（%）
CD17 33 31.42

CD41-42 32 30.48
IVS-II-654 16 15.24

βE 16 15.24
CD27-28 3 2.86
CD71-72 3 2.86
CD43 2 1.90
合计 105 100.00

4 讨论

4.1 流行病学

地贫最早发现于地中海沿岸国家（如意大利、希腊、

土耳其等）及中东地区，因此得名。东南亚国家（如泰

国、马来西亚）及我国南方地区（广东、广西、福建、

四川、贵州等）也是高发区
[6]
。长江以南省份（如广东、

广西、云南、贵州、四川）发病率显著高于北方，其中

广西α地贫发病率达 15.35%，β地贫为 6.64%,广东α

地贫发病率达 8.53%，β地贫为 2.54%
[5]
。北方省市报道

较少，但随着人口流动，长三角、北京等地也出现散发

病例。在我国南方以东南亚型缺失（--SEA）最常见，

其次为-α3.7 和-α4.2 缺失
[5]
。

4.2 α-地中海贫血基因型分析

结果提示在本次研究中，攀西地区地中海贫血患者

以缺失型α-地中海贫血为主，其中以--SEA 位点缺失最

为常见，共检出 64例（60.95%，64/105）；-α3.7 位

点缺失次常见，共检出 32例（30.48%,32/105)；-α4.

2 位点缺失相对较少，共检出 6例(5.71%，6/105)。此

外还检出-α3.7/--SEA、--SEA/--SEA、-α3.7/-α3.7

各一例（0.95%,1/105)。与杜利君等人对四川南充地区

1056 例地中海贫血初筛阳性样本的基因诊断结果分析

的结果一致以--SEA /αα ( 72.6 % ) 、- α3.7 /

αα ( 17.9 % ) 为 主 ，占 α -地 贫 的 90.5%
[7]
。

与沈璇等人对遵义地区地贫基因突变类型分析结果一

致以 α 地中海--SEA / αα 最为常 见 (236例, 45.

91%), 其后依次为-α3.7 /αα (196 例, 38.13%)、

--α4.2 /αα (36 例, 7.00%)
[8]
。与贺钰磊等人对四
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川地区α-地贫基因检测结果分析主要基因突变类型一

致其中东南亚型缺失型( -SEA/αα) 占 78. 8 %，右

缺失型( -α3.7 /αα) 占 5.98%，左缺失型( -α4.2

/αα) 占 2. 72%
[9]
。与林琪茵等人对广州地区育龄人

群地中海贫血基因分型的研究结果一致，检出率较高的

基因型分别为 --SEA/αα (46.06 %)、-α3.7/αα

(27.58 %)、-α4.2/αα(11.17 %)
[10]
。与黄志桌等人

对广西柳州地区地贫筛查及基因分型结果研究有一定

差别，α地贫基因类型中，以 --SEA /αα 、-α3.7

/αα、αCSα/αα 和 -α4.2/αα为常见 ，其携带

率分别为 12.90 % 、4.10%、2.50 %和 1.71%
[11]

。与揭

秋玲等人对海南地区地中海贫血筛检者的基因结果分

析有一定差别，最常见的为α3.7/αα，占检出α-地

贫 29.45%。差异可能与地区不同、样本量、样本来源

有关
[12]
。

4.3 β-地中海贫血基因型分析

在β-地中海贫血患者中，CD17（31.43%，33/105）、

CD41-42（30.48%，32/105）这两种类型最为常见。IVS

-II-654（15.24%，16/105）；βE（15.24%，16/105）

这两种类型次常见。另外还检出 CD27-28（2.86%，3/1

05）、CD71-72（2.86%，3/105）、CD43（1.90%，2/10

5）。与舒华娥等人对重庆市开州区地贫基因表达分析

结果的主要基因突变类型一致最常见依次为 CD17(A→T)

(31.58%)，CD41-42(-CTTT)(28.94%)，VS -Int-654(C

→T)(18.42%)
[10]
。与周春欢等人对贵阳地区 9334例样

本的地贫基因筛查的分析结果一致， 以βCD17/βN(39.

35%)最为常见，其次为 βCD41-42/βN(31.29%)、βIV

S-II-654/βN(12.90%)。与杜利君等人对四川南充地区

地贫初筛阳性样本的基因诊断结果有一定差别，最常见

的 3种突变类型为:CD17(50.3%)、CD41-42(31.1%)及 I

VS-II654(14.3%)
[7]
。与李东明等人对广西地区地贫基

因突变类型的研究有一定差别，β地中海贫血基因类型

以β41-42/βN、β-28/βN、β-17/βN 和β654/βN

常见,检出率分别为 9.41%、3.05%、2.86% 和 2.18%
[14]
。

与华仙丽等对广东地区的研究发现有一定差别，β-地

中海贫血基因突变类型，CD41-42/N(90例，37.04%)、I

VS-2-654/N(68例，27.98%)、CD17/N(35例，14.40%)、

-28/N(30 例，12.35%)共占 91.77%(223/243)
[15]
。差异

可能与地域、民族构成、海拔、样本量有关。

4.4 α合并β-地中海贫血基因型分析

此外，本研究中发现一例α合并β-地中海贫血 -

α3.7/αα合并 CD41-42。根据区小冰等人对αβ复合

型地中海贫血基因诊断及临床表现的研究，上述 -α3.

7/αα合并CD41-42 为轻型β地贫复合α地贫，其血液

学检查有轻度贫血和红细胞指数有改变，但其临床无明

显症状
[16]

。根据李莉艳等人对 69 例αβ复合型地中海

贫血的血液学和基因型研究，上述-α3.7/αα合并CD

41-42 为轻型αβ复合型地中海贫血，其有轻度贫血，

与单纯α地中海贫血或β地中海贫血携带者差别不大，

此类患者 HbA2 的比例相对增高，类似于轻型β地中海

贫血
[17]
。

5 结论

攀西地区地中海贫血患者α-地中海贫血和β-地

中海贫血发生率一致，其中α-地中海贫血以--SEA/α

α为主，β-地中海贫血以 CD17（31.43%，33/105）、C

D41-42（30.48%，32/105）这两种类型最为常见，分布

具有区域性特点。通过对攀西地区地贫类型分析，为攀

西地区完善地中海贫血防控策略提供重要依据并及时

采取干预措施，提高患者生存质量降低出生缺陷。
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