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重庆地区28 287例疑似地中海贫血儿童基因检测分析

王 明，张大勇，邹 琳

（重庆医科大学附属儿童医院临床分子医学检测中心、国家儿童健康与疾病临床医学研究中心、

儿童发育疾病研究教育部重点实验室、儿科学重庆市重点实验室，重庆　400014）

【摘 要】目的：探讨重庆地区儿童地中海贫血基因检测阳性情况、基因型及分布特征。方法：对 2011年 1月至 2022年 12月重

庆医科大学附属儿童医院就诊的 28 287例经血液学筛查疑似地中海贫血儿童进行常见α和β地中海贫血基因突变位点检测，

分析检出率和地中海贫血携带者检出构成比的变化趋势及基因型分布情况。结果：在 28 287例疑似地中海贫血儿童中，共检

测出 15 249例地中海贫血患者，阳性率为 53.91%。α、β、αβ地中海贫血阳性率分别为 22.41%（6 340例）、30.43%（8 609例）和

1.06%（301例），中重型地贫阳性率为 2.47%（698例）。2011年至 2022年间随年龄增加各组α地中海贫血携带者检出构成比的

线性回归 k值分别为-0.002、0.004、0.006、0.010、0.012，而β地中海贫血分别为 0.011、0.004、0.002、-0.001。共检出 21种α地中

海贫血基因型，其中α地中海贫血主要基因型为--SEA/αα，占比 69.58%。共检测出 46种β地中海贫血基因型，其中β地中海

贫血主要基因型为CD17/βN、CD41-42/βN及 IVS-II-654/βN，占比分别为31.75%、27.92%、25.21%，一共为84.88%。结论：重庆

地区儿童地中海贫血常见基因突变位点检测阳性率较高，中重型比例也较高。2011年至 2022年间α地中海贫血携带者随年

龄段增大检出率升高，而β地中海贫血降低，表明部分β地中海贫血患者基因诊断时间较晚。重庆地区儿童地中海贫血基因

型集中在--SEA/αα、CD17/βN、CD41-42/βN及 IVS-II-654/βN，与重庆地区成人一致，与广东、广西等地贫高发区有差异。这

些结果对于本地区地中海贫血的干预和预防具有重要意义。
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Genetic testing of children with suspected thalassemia in Chongqing area of 
China: an analysis of 28 287 cases
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National Clinical Research Center for Child Health and Disorders，Ministry of Education Key Laboratory of 
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【Abstract】Objective：To investigate the positive rate of thalassemia genes，genotypes，and distribution characteristics in children in 
Chongqing area of China. Methods：Common α - and β -thalassemia gene mutation sites were detected for 28 287 children with 
suspected thalassemia who underwent hematological screening at Children’s Hospital of Chongqing Medical University from January 
2011 to December 2022，and related analyses were performed to investigate the changing trends of detection rate and the composition 
ratio of thalassemia carriers，as well as genotype distribution. Results：Among the 28 287 children with suspected thalassemia，there 
were 15 249 children with thalassemia，with a positive rate of 53.91%. The positive rates of α-，β-，and αβ-thalassemia were 22.41%
（6 340 cases），30.43%（8 609 cases），and 1.06%（301 cases），respectively，and the positive rate of moderate-to-severe thalassemia 
was 2.47%（698 cases）. From 2011 to 2022，the linear regression k-values of the composition ratio of α-thalassemia carriers in each 
age group were -0.002，0.004，0.006，0.010，and 0.012，respectively，while those for β -thalassemia were 0.011，0.004，0.002，and 
-0.001，respectively. A total of 21 α-thalassemia genotypes were detected，among which --SEA/αα was the main genotype accounting 

for 69.58%. A total of 46 β-thalassemia genotypes were detected，
with the main genotypes of CD17/βN，CD41-42/βN，and IVS-II-
654/βN，accounting for 31.75%，27.92%，and 25.21%，respectively，
and 84.88% in total. Conclusion：There is a relatively high positive 
rate of common thalassemia gene mutation sites in children in 
Chongqing area，as well as a relatively high proportion of children 
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with moderate-to-severe thalassemia. From 2011 to 2022，the detection rate of α-thalassemia carriers increases with age，while that of 
β-thalassemia decreased with age，indicating that some β-thalassemia patients receive genetic diagnosis at an older age. In Chongqing 
area，the main thalassemia genotypes are --SEA/αα，CD17/βN，CD41-42/βN，and IVS-II-654/βN in children，which are consistent 
with those in adults，but are different from those in the areas with a high incidence rate of thalassemia，such as Guangdong and Guangxi 
provinces. These results have significant implications for the intervention and prevention of thalassemia in Chongqing area.
【Key words】thalassemia；genotype；Chongqing area；children

地中海贫血（简称地贫）是一种由珠蛋白基因

缺陷导致血红蛋白 α和 β珠蛋白的合成比例失衡、

红细胞寿命缩短的溶血性贫血疾病。根据珠蛋白

基因缺陷类型，地贫可分为 α 地贫、β 地贫和 αβ 地

贫[1]。α 地贫分为 2 个亚组：α+（-α/αα 或 αND/αα）
地贫和 α0（--/αα）地贫，与 α 珠蛋白基因非功能性

拷贝数关联[2]。β地贫由β珠蛋白基因突变导致，分

为β0地贫和β+地贫。进行地贫基因检测可以早期

发现患者、预防地贫遗传传播、为与其他贫血性疾

病鉴别诊断和个性化治疗提供依据。重庆市学龄

前儿童α地贫的分子流行病学研究发现α地贫的基

因携带率为 5.20%[3]。重庆市汉族儿童地中海贫血

的分子流行病学研究发现 β 地贫的基因携带率为

1.51%[4]。然而，目前尚无重庆地区儿童地贫基因检

测结果、基因型分布的大规模数据分析。因此，本

研究分析了最近十年近 3万例重庆地区儿童地贫基

因检测结果，旨在为地贫患者的治疗、遗传咨询及

制定本地区地贫预防策略提供可靠依据。

1　对象与方法

1.1　研究对象

收集2011年1月至2022年12月重庆医科大学附属儿童

医院门诊及住院经血液学筛查疑似地贫儿童病例资料及地

贫基因检测结果。共收集了 28 287例 0~18岁儿童的地贫基

因检测结果，其中男性 17 780 例（62.86%），女性 10 507 例

（37.14%）。

1.2　研究方法

1.2.1　纳入标准　以平均红细胞体积（mean corpuscular vol⁃
ume，MCV）<80 fL 和（或）平均红细胞血红蛋白含量（mean 
corpuscular hemoglobin，MCH）<27 pg，血红蛋白 A2（hemoglo⁃
bin A2，HbA2）>3.3％和（或）血红蛋白 F（hemoglobin F，HbF）
>2％为地贫的初筛指标。临床医生结合临床及其他检测结

果判断为疑似地贫，进一步进行地贫基因检测以进行确诊。

1.2.2　地贫基因检测　采集疑似地贫患儿外周血 3 mL，

用血液基因组DNA提取试剂盒提取DNA。采用亚能生物技

术（深圳）有限公司或厦门致善生物科技股份有限公司的地

贫检测试剂盒进行常见的3种缺失型α地贫、3种非缺失型α
地贫及 17 种或 21 种常见 β 地贫基因检测。PCR 仪为美国

Life ABI Veriti 96孔梯度PCR仪或上海宏石医疗科技有限公

司SLAN96P。
1.2.3　结果判读　根据 α 珠蛋白基因异常数目将其分为 4
种类型，即α0纯合子为重型α地贫（--/--）；α0和α+双重杂

合子为中间型α地贫（--/-α或--/αNDα）；α0杂合子和α+纯
合子为轻型α地贫（--/αα或αNDα/αNDα）；α0和α+杂合子

为静止性 α 地贫（-α/αα 或 αNDα/αα）。根据 β 珠蛋白基因

突变类型将其分为 2种类型，即 β0纯合子（β0/β0）、β+纯合

子或β+和β0杂合子（β+/β+或β+/β0）为中重型β地贫；β+和
β0杂合子为轻型 β 地贫（β+/βN 或 β0/βN）。β0包括 CD41-
42、CD17、CD27-28、CD43、CD14-15、CD71-72、IVS-1-1 和

Int等；β+包括 IVS-II-654、-28、-29、-30、IVS-1-5、CAPM和

βE等；βN为未见β珠蛋白基因突变。

1.3　统计学处理

采用Excel 2019进行数据分析。以线性回归分析 k值作

为携带者检出构成比的变化趋势指标，k>0为上升趋势，k<0
为下降趋势。

2　结 果

2.1　地贫基因检测阳性情况

28 287例疑似地贫患儿中共检测出地贫阳性 15 249例，

阳性率为 53.91%。α 地贫阳性率为 22.41%（6 340）例，其中

重型、中间型、轻型和静止型 α 地贫分别占比 0.00%（1例）、

1.28%（362例）、16.41%（4 641例）、4.72%（1 336例），构成比

分别为 0.02%、5.71%、73.20%、21.07%（图 1）。β地贫阳性率

为 30.43%（8 609 例），其中，中重型 β 地贫阳性率为 1.18%
（335例），轻型β地贫阳性率为 29.25%（8 274例），构成比分

别为 3.89%和 96.11%。αβ地贫阳性率为 1.06%（301例），其

中，中重型β合并α地贫阳性率为 0.08%（22例），轻型β合并

α地贫阳性率为 0.99%（279例）；中重型β合并α地贫和轻型

β合并α地贫的构成比分别为7.31%和92.69%。
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2.2　不同年龄段地贫携带者检出构成比

根据地贫对不同发育阶段的影响，将病例分为 0~28 d、
28 d~2 岁、2~6 岁、6~12 岁、12~18 岁 5 组，分析 2011 年至

2022年间不同组地贫携带者检出情况。结果发现 2011年至

2022年间 α 地贫（图 2A）、β 地贫（图 2B）携带者检出构成比

逐年增加。各组 α 地贫携带者检出构成比的线性回归 k 值

分别为-0.002、0.004、0.006、0.010、0.012，依次增加；各组 β
地贫携带者检出构成比的线性回归 k值分别为 0.011、0.004、
0.002、-0.001，依次减低。各组 α 地贫和 β 地贫携带者检出

构成比的线性回归方程见表1。

2.3　α地贫基因突变类型

在 6 340例α地贫和 301例αβ地贫中共检测到 6种α地

贫基因突变类型和 23种基因型，其构成比和表型见表 2。α
地贫主要基因型为 --SEA/αα 和 - α3.7/αα，占比分别为

69.58%、16.46%，共为86.04%。缺失型α地贫占94.31%（6 263
例），非缺失型 α 地贫占 4.28%（284 例），缺失型 α 地贫合并

非缺失型α地贫占1.42%（94例）。

2.4　β地贫基因突变类型

在 8 609例β地贫和 301例αβ地贫中，共检测到 14种常

见地贫基因突变异类型和 51种基因型，其构成比和临床表

图 1　重庆地区疑似地贫儿童基因检测阳性情况

                   A. α地贫携带者检出构成比                                                                               B. β地贫携带者检出构成比

        注：虚线为携带者构成比随年度变化的趋势线

图 2　2011 年至 2022 年不同年龄段地贫携带者检出构成比

表 1　各组携带者检出构成比线性回归方程

分组

0~28 d组

28 d~2岁组

2~6岁组

6~12岁组

12~18岁组

α地贫

y=-0.002x+3.924
y=0.004x-6.734
y=0.006x-11.632
y=0.010x-19.043
y=0.012x-23.404

β地贫

y=1
y=0.011x-20.202
y=0.004x-6.558
y=0.002x-2.783
y=-0.001x+3.289

表 2　α 地贫临床表型、基因型及其构成比

表型

轻型

静止性

中间型

静止性

静止性

静止性

静止性

中间型

中间型

轻型

中间型

轻型

轻型

轻型

轻型

轻型

中间型

轻型

轻型

重型

轻型

轻型

轻型

合计

基因型

--SEA/αα
-α3.7/αα
--SEA/-α3.7
-α4.2/αα
αCSα/αα
αQSα/αα
αWSα/αα
--SEA/-α4.2
--SEA/αCSα
-α3.7/-α3.7
--SEA/αQSα
-α4.2/-α3.7
αCSα/-α3.7
-α4.2/-α4.2
αQSα/-α3.7
αQSα/-α4.2
--SEA/αWSα
αCSα/-α4.2
αCSα/αCSα
--SEA/--SEA
αCSα/αQSα
αWSα/-α4.2
αWSα/αWSα

例数

4 621
1 093

239
193
115

99
66
55
54
45
18
10
10

6
3
3
3
2
2
1
1
1
1

6 641

构成比/%
69.58
16.46

3.60
2.91
1.73
1.49
0.99
0.83
0.81
0.68
0.27
0.15
0.15
0.09
0.05
0.05
0.05
0.03
0.03
0.02
0.02
0.02
0.02
100

—— 623



重庆医科大学学报 2023 年第 48 卷第 6 期 （Journal of Chongqing Medical University 2023.Vol.48 No.6 ）

型见表 3。其中，β 地贫主要基因型为 CD17/βN、CD41-42/
βN、IVS-II-654/βN，占比分别为 31.75%、27.92%、25.21%，共

占比84.88%。

表 3　β 地贫临床表型、基因型及其构成比

轻型

轻型

轻型

轻型

轻型

轻型

轻型

轻型

中重型

轻型

中重型

中重型

中重型

中重型

中重型

轻型

轻型

中重型

中重型

中重型

中重型

中重型

轻型

中重型

中重型

中重型

中重型

中重型

CD17/βN
CD41-42/βN
IVS-II-654/βN
-28/βN
CD71-72/βN
CD43/βN
CD27-28/βN
βE/βN
CD17/CD41-42
-29/βN
CD17/IVS-II-654
CD41-42/IVS-II-654
CD17/CD17
CD41-42/CD41-42
CD17/βE
IVS-I-1/βN
CD14-15/βN
IVS-II-654/IVS-II-654
IVS-II-654/-28
CD41-42/-28
CD41-42/βE
IVS-II-654/βE
CAPM/βN
CD17/-28
CD27-28/IVS-II-654
CD41-42/CD27-28
CD17/CD27-28
CD17/CD71-72

2 829
2 488
2 246

228
186
180
146
130

66
63
36
35
34
29
28
24
17
16
14
12
12
11
10

8
8
8
4
4

31.75
27.92
25.21

2.56
2.09
2.02
1.64
1.46
0.74
0.71
0.40
0.39
0.38
0.33
0.31
0.27
0.19
0.18
0.16
0.13
0.13
0.12
0.11
0.09
0.09
0.09
0.04
0.04

表型 基因型 例数 构成比/%

中重型

轻型

中重型

中重型

中重型

中重型

中重型

中重型

中重型

中重型

轻型

中重型

中重型

中重型

中重型

中重型

轻型

轻型

中重型

中重型

中重型

中重型

中重型

合计

CD41-42/CD43
-31/βN
CD17/-29
IVS-II-654/-29
-28/-28
CD17/CD43
CD41-42/-29
CD71-72/-28
CD71-72/IVS-I-1
CD71-72/IVS-II-654
-90/βN
-28/-29
CD14-15/IVS-II-654
CD17/CAPM
CD17/CD14-15
CD17/IVS-I-1
CD30/βN
CD37/βN
CD41-42/CAPM
CD43/-28
CD43/IVS-II-654
CD71-72/CD71-72
CD71-72/βE

4
3
3
3
2
2
2
2
2
2
1
1
1
1
1
1
1
1
1
1
1
1
1

8 910

0.04
0.03
0.03
0.03
0.02
0.02
0.02
0.02
0.02
0.02
0.01
0.01
0.01
0.01
0.01
0.01
0.01
0.01
0.01
0.01
0.01
0.01
0.01

100

续表3
表型 基因型 例数 构成比/%

2.5　αβ地贫基因突变类型

在 301例 αβ地贫中，共检测到 59种 αβ地贫基因型，其

表型及构成比见表 4。其中，-α3.7/αα合并CD17/βN、-α3.7/
αα合并CD41-42/βN和-α3.7/αα合并 IVS-II-654/βN 3种基

因型占比分别为 19.27%、14.29%、11.63%。轻型β地贫复合

α地贫（轻型复合型）占 92.69%（279例），中重型 β地贫复合

α地贫（重型复合型）占7.31%（22例）。

表 4　αβ 地贫表型、基因型及其构成比

-α3.7/αα
-α3.7/αα
-α3.7/αα
--SEA/αα
--SEA/αα
--SEA/αα
-α4.2/αα
αCSα/αα
αWSα/αα
αWSα/αα
-α4.2/αα
-α4.2/αα
αCSα/αα

静止性

静止性

静止性

轻型

轻型

轻型

静止性

静止性

静止性

静止性

静止性

静止性

静止性

CD17/βN
CD41-42/βN
IVS-II-654/βN
IVS-II-654/βN
CD17/βN
CD1-42/βN
CD17/βN
CD17/βN
CD17/βN
CD41-42/βN
CD41-42/βN
IVS-II-654/βN
IVS-II-654/βN

轻型

轻型

轻型

轻型

轻型

轻型

轻型

轻型

轻型

轻型

轻型

轻型

轻型

58
43
35
18
15
14

9
8
7
7
7
7
5

19.27
14.29
11.63

5.98
4.98
4.65
2.99
2.66
2.33
2.33
2.33
2.33
1.66

α地贫基因型 α地贫表型 β地贫基因型 β地贫表型 例数 构成比/%
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-α3.7/αα
αWSα/αα
--SEA/αα
--SEA/αα
-α3.7/αα
αCSα/αα
--SEA/αα
--SEA/αα
-α3.7/αα
-α3.7/αα
-α3.7/αα
-α3.7/αα
-α3.7/αα
-α4.2/αα
--SEA/-α3.7
--SEA/-α3.7
--SEA/-α3.7
--SEA/-α4.2
-α3.7/-α3.7
--SEA/αCSα
αCSα/αα
αCSα/αα
--SEA/αQSα
--SEA/αQSα
αQSα/αα
αQSα/αα
αQSα/αα
αWSα/αα
--SEA/αα
--SEA/αα
--SEA/αα
--SEA/αα
--SEA/αα
--SEA/αα
-α3.7/αα
-α3.7/αα
-α3.7/αα
-α3.7/αα
-α3.7/αα
-α3.7/αα
-α3.7/αα
-α4.2/αα
-α4.2/αα
-α4.2/αα
-α4.2/αα
-α4.2/αα
合计

静止性

静止性

轻型

轻型

静止性

静止性

轻型

轻型

静止性

静止性

静止性

静止性

静止性

静止性

中间型

中间型

中间型

中间型

轻型

中间型

静止性

静止性

中间型

中间型

静止性

静止性

静止性

静止性

轻型

轻型

轻型

轻型

轻型

轻型

静止性

静止性

静止性

静止性

静止性

静止性

静止性

静止性

静止性

静止性

静止性

静止性

CD43/βN
IVS-II-654/βN
CD27-28/βN
βE/βN
CD41-42/CD41-42
CD41-42/βN
CAPM/βN
IVS-I-1/βN
CD17/CD41-42
CD17/IVS-II-654
CD27-28/βN
CD41-42/CD27-28
βE/βN
CD71-72/βN
CD17/βN
CD41-42/βN
IVS-II-654/βN
CD17/βN
βE/βN
IVS-II-654/βN
CD17/CD41-42
CD41-42/-28
CD17/βN
IVS-II-654/βN
CD17/βN
CD41-42/βN
CD41-42/CD41-42
CD27-28/βN
-29/βN
CD17/CD41-42
CD17/IVS-II-654
CD43/βN
CD71-72/βN
CD71-72/-28
-28/βN
CAPM/βN
CD17/CD17
CD41-42/-28
CD41-42/βE
IVS-II-654/-28
IVS-II-654/IVS-II-654
-31/βN
CD17/CD41-42
CD43/βN
IVS-II-654/βE
βE/βN

轻型

轻型

轻型

轻型

中重型

轻型

轻型

轻型

中重型

中重型

轻型

中重型

轻型

轻型

轻型

轻型

轻型

轻型

轻型

轻型

中重型

中重型

轻型

轻型

轻型

轻型

中重型

轻型

轻型

中重型

中重型

轻型

轻型

中重型

轻型

轻型

中重型

中重型

中重型

中重型

中重型

轻型

中重型

轻型

中重型

轻型

5
4
3
3
3
2
2
2
2
2
2
2
2
2
1
1
1
1
1
1
1
1
1
1
1
1
1
1
1
1
1
1
1
1
1
1
1
1
1
1
1
1
1
1
1
1

301    

1.66
1.33
1.00
1.00
1.00
0.66
0.66
0.66
0.66
0.66
0.66
0.66
0.66
0.66
0.33
0.33
0.33
0.33
0.33
0.33
0.33
0.33
0.33
0.33
0.33
0.33
0.33
0.33
0.33
0.33
0.33
0.33
0.33
0.33
0.33
0.33
0.33
0.33
0.33
0.33
0.33
0.33
0.33
0.33
0.33
0.33
100

续表4
α地贫基因型 α地贫表型 β地贫基因型 β地贫表型 例数 构成比/%
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3　讨 论

地贫临床症状轻重不一，大多表现为无症状或

慢性进行性溶血性贫血，重型α地贫难存活，重型β
地贫潜在致死。主要治疗为规范输血和去铁，脾切

除术为姑息手段，有条件者可选造血干细胞移植[5]。
经国内外实践验证，高发区进行婚前筛查、产前诊

断和新生儿筛查是预防重型地贫患儿出生、确保轻

型患儿正常发育和提升中重型患儿生活质量的最

佳方案[6-8]。地贫多发于地中海、中东、印度次大陆、

东南亚和华南等地区，随着人口的迁徙，地贫已成

为全球性的公共卫生问题[9]。目前全球已发现 813
种α地贫及934种β地贫基因突变类型[10]。我国已发

现 20余种 α珠蛋白基因突变，常见为--SEA、-α4.2
和-α3.7；非缺失型有 Hb CS、Hb QS 和 Hb WS，占
90%以上。已发现 60余种β珠蛋白基因突变，常见

为 CD41-42、CD17、IVS-II-654 等，占 90% 以上[11]。
一项对 1981年至 2015年间的 16项研究文献荟萃分

析发现，中国大陆α地贫、β地贫、αβ地贫的总体患

病率分别为 7.88％、2.21％、0.48％[12]。2009 年 2 月

至 2010年 2月重庆地区 1 406例儿童地贫基因突变

类型分析显示重庆地区儿童地贫基因热点突变为

--SEA/αα、-α3.7/αα、CD17、CD41-42、IVS-II-654[13]。
本研究对近 3万例重庆地区疑似地贫基因检测

数据进行分析，结果显示地贫基因检测阳性率为

53.91%，其中α地贫、β地贫、αβ地贫检测阳性率分

别为 22.41%、30.43% 和 1.06%。这与广西地区 α地

贫、β地贫及αβ地贫检出率分别为 47.77%、23.75%
和 4.80%有较大差异[14]。重庆地区儿童β地贫阳性

率较高，而广西地区儿童 α地贫阳性率较高。2011
年至 2022年地贫携带者的检出构成比分析结果显

示，随着年龄段增加，α地贫携带者的检出构成比上

升，表明有症状的中间型和重型 α 地贫更多的在

早期进行基因诊断。而 β 地贫携带者的检出构成

比随年龄段增加下降，表明本地区部分重型β地贫

基因诊断较晚。重庆地区儿童α地贫主要基因型为

--SEA/αα（69.58%）和-α3.7/αα（16.46%），广西为

--SEA/αα（52.20%）和-α3.7/αα（13.24%）[14]，广东佛

山为--SEA/αα（73.2%）和-α3.7/αα（12.5%）[15]，湖北

武汉为--SEA/αα（54.12%）和-α3.7/αα（32.29%）[16]。
重庆地区儿童α地贫主要基因型与重庆地区成人[17]

和中国地贫高发地区一致。重庆儿童β地贫主要基

因型为 CD17/βN（31.23%）、CD41-42/βN（28.29%）

和 IVS-II-654/βN（25.14%）。广西儿童为CD41-42/

βN（45.81%）、CD17/βN（24.30%）和 IVS-Ⅱ-654/βN
（7.49%）[14]，广东广州儿童为 CD41-42/βN（38.83%）

和βISV-II-654/βN（27.24%）[18]。重庆地区儿童β地

贫主要基因型分布与广东、广西有区别，可能与重

庆成人 CD17/βN（32.31%）、CD41-42/βN（29.40%）、

IVS-II-654/βN（26.49%）[19] 及 育 龄 人 群 CD17/βN
（31.67%）、CD41-42/βN（26.87%）、IVS-II-654/βN
（24.21%）[20]与广东 CD41-42/βN（40.34%）、IVS-II-
654/βN（26.42%）、CD17/βN（8.52%）[21]、广西 CD17/
βN（40.99%）、CD41-42/βN（35.37%）[22]成人 β 地贫

主要基因型分布不同有关。而国外有数据显示其β
地贫主要基因型为-88、-29、IVS-II-849[23]，表明地

贫基因分布与地区和种族相关。

301例 αβ地贫中轻型 β地贫复合 α地贫（轻型

复合型）占 92.69%（279例），中重型β地贫复合α地

贫（重型复合型）占 7.31%（22 例）。301 例 αβ 地贫

基因型数据分析显示 α 地贫基因型-α3.7/αα 易与

地贫基因型 CD17/βN、CD41-42/βN 和 IVS-II-654/
βN 复合，与广西地区--SEA/αα 易与 β 地贫复合不

一致[14]。轻型复合型地贫患者表现为轻型 β 地贫，

与单纯的轻型β地贫或α地贫携带者差别不大。重

型复合型地贫患者的贫血症状差异较大，表现为中

间型 β 地贫，从轻度贫血到重度贫血都有[24]。临床

发现疑似地贫时，需同时进行 α地贫和 β地贫基因

检测，以免漏诊。

重庆地区儿童地贫基因检测阳性率高、突变类

型多，这将增加重庆地区地贫防控难度。地贫携带

者无症状将或症状较轻不易察觉，可能因未进行基

因诊断和产前干预而遗传给后代。干血斑血红蛋

白电泳[4]及高效液相-高分辨质谱[25]筛查方法日益

成熟。及时准确的地贫筛查和基因诊断有助于个

体化治疗、提高疗效、降低并发症，为携带者提供婚

前咨询，降低遗传风险。

本文首次报道了大规模重庆地区儿童常见的

地贫基因突变位点检测结果，但本文未报道罕见地

贫基因突变位点，这是本文的不足之处。因此，进

一步的研究将更加关注这一问题，以更加完善的方

式获取地贫基因突变位点检测结果，以便为重庆地

区地贫患者的治疗、遗传咨询及制定本地区地贫预

防策略提供更为可靠的依据。
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