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血常规参数在地中海贫血基因携带患儿筛查中的价值
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[摘　要]	 目的：分析血常规参数在地中海贫血(以下简称“地贫”)基因携带患儿筛查中的价值。方法：选

取2019年1月至2020年1月在广东医科大学附属东莞儿童医院就诊的358名儿童作为研究对象，对

地贫基因情况进行检测，根据是否携带地贫基因将其分为研究组(携带地贫基因，80例)与对照组

(未携带地贫基因，278例)。对2组患者的基础资料及血常规指标进行比较。结果：在受检儿童中

有80例确诊为携带地贫基因，其中，48例携带α-地贫基因，占60%，以-- SEA/αα型为主，占31.25%；

30例携带β-地贫基因，占37.5%，以CD41-42(- CTTT)突变为主，占15%；2例同时携带α-地贫基

因和β-地贫基因，占2.5%。研究组儿童的红细胞计数(red blood cel l  count，RBC)、血小板计数

(platelet count，PLT)、血小板分布宽度(platelet distribution width，PDW)水平高于对照组，血红

蛋白(hemoglobin，HGB)、平均红细胞体积(mean corpuscular volume，MCV)、平均红细胞血红蛋

白含量(mean erythrocyte hemoglobin content，MCH)、平均红细胞血红蛋白浓度(mean corpuscular 

hemoglobin concentration，MCHC)低于对照组，差异均有统计学意义(均P<0.05)。受试者工作特

征(receiver operating characteristic，ROC)曲线分析结果显示：RBC、PLT、PDW、HGB、MCV、

MCH、MCHC在地贫基因携带患儿筛查中的ROC曲线下面积(areas under ROC cur ve，AUCROC)均

有统计学意义(均P<0.05)，其中，MCV的AUCROC最高，其次为MCH，在最佳筛查界值(Cutoff值)

下，MCV的灵敏度最高，HGB的特异度最高。结论：携带地贫基因患儿表现为多项血常规指标的

异常，其中，MCV、MCH等指标具有较高的辅助诊断价值，在人群筛查中应综合分析受检儿童的

血常规指标，从而提高筛查效率。
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Abstract Objective: To analyze the values of blood routine parameters in screening children with thalassemia (hereinafter 

referred to as “thalassemia”) gene carrier. Methods: Three hundred and fifty-eight children in Dongguan Children’s 
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地中海贫血(以下简称“地贫”)是常见于儿

童人群的遗传性慢性溶血性疾病，高发于东南亚

地区及我国的两广、四川等地 [ 1 ]，主要临床表现

为珠蛋白肽链合成障碍导致的红细胞体积、血红

蛋白( h em og l ob i n，H G B)浓度及含量的异常，临

床上只能通过造血干细胞移植等方法对地贫进行

根治，不仅治疗费用昂贵且长期疗效不佳 [ 2 ]。目

前，学术界主张通过人群的分子筛查和基因诊断

对高风险夫妇开展产前诊断，以减少重型地贫患

儿的出生，地贫研究领域的焦点也多集中于产前

筛查和产前诊断。然而，地贫基因携带患者在儿

童时期通常临床表现差异性较大，针对儿童人群

地贫基因携带者的基因突变和缺失特点、血液学

特征等进行分析和研究对于及时筛查诊断地贫、

尽早开展临床干预具有更加重要的意义 [ 3 ]。临床

医 生 通 常 将 血 常 规 参 数 作 为 筛 查 地 贫 的 主 要 依

据，但针对不同血常规参数在地贫基因携带患儿

筛查中的价值，学术界仍存在分歧 [ 4 ]，这不利于

有 效 制 订 临 床 决 策 ， 故 本 研 究 针 对 血 常 规 参 数

在 地 贫 基 因 携 带 患 儿 筛 查 中 的 价 值 进 行 了 对 比 
分析。

1  对象与方法

1.1 对象

选 取 2 0 1 9 年 1 月 至 2 0 2 0 年 1 月 在 广 东 医 科

大 学 附 属 东 莞 儿 童 医 院 就 诊 的 3 5 8 名 儿 童 作 为

研 究 对 象 ， 其 中 ， 男 2 0 2 例 ， 女 1 5 6 例 ， 年 龄

2~12(7.05±2.19)岁。纳入标准：所有研究对象均

为在同一医院儿科就诊的儿童，其监护人均签署

知情同意书自愿参与本研究，本研究方案经广东

医科大学附属东莞儿童医院医学伦理委员会审核

通过(审批号：201812080)。排除标准：明确诊断

恶性肿瘤、血液系统疾病、自身免疫病、严重营

养不良；重要器官发育畸形；因治疗需要长期应

用糖皮质激素、免疫抑制剂、骨髓刺激药物；血

清铁蛋白(serum ferritsn，SF)<30 μg/L。

1.2  观察指标

1.2.1  地贫基因携带情况

于就诊当日采集所有儿童的静脉血样本，采

用跨越断裂点聚合酶链反应 ( g a p - P C R ) 对 α - 地贫

基 因 型 进 行 诊 断 ， 采 用 D N A 反 向 点 杂 交 芯 片 法 

Hospital Affiliated to Guangdong Medical University from January 2019 to January 2020 were selected as 

research subjects, and their thalassemia gene was detected. According to whether they carried thalassemia gene, 

they were divided into a study group (80 cases with thalassemia gene) and a control group (278 cases without 

thalassemia gene). The basic data and the blood routine indexes between the children in the 2 groups were 

compared. Results: Among the tested children, 80 cases were diagnosed as carrying thalassemia gene, of which 

48 cases carried α-thalassemia gene, accounting for 60%; most of them was --SEA/αα type, accounting for 31.25%. 

Thirty cases carried β-thalassemia gene, accounting for 37.5%; most of them was CD41-42(-CTTT) mutation, 

accounting for 15%. Two cases carried α-thalassemia gene and β-thalassemia gene at the same time, accounting for 

2.5%. The levels of red blood cell count (RBC), platelet count (PLT), and platelet distribution width (PDW) of 

the children in the study group were higher than those in the control group, and the levels of hemoglobin (HGB), 

mean corpuscular volume (MCV), mean corpuscular hemoglobin content (MCH), and mean corpuscular 

hemoglobin concentration (MCHC) of the children in the study group were lower than those in the control group 

(all P<0.05). The results of receiver operating characteristic (ROC) curve analysis showed that the areas under 

ROC curve (AUCROC) of RBC, PLT, PDW, HGB, MCV, MCH, and MCHC in the screening of children with 

thalassemia gene was statistically significant (all P<0.05). Among them, the AUCROC of MCV was the highest, 

followed by MCH. Under the cutoff value, the sensitivity of MCV was the highest and the specificity of HGB 

was the highest. Conclusion: Children with thalassemia gene show abnormalities in a number of blood routine 

indexes. Among them, MCV, MCH have higher auxiliary diagnostic values. In population screening, we should 

comprehensively analyze the blood routine indexes of children, so as to improve the screening efficiency.

Keywords blood routine; thalassemia; genes; children; screening
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(PCR-reverse dot blot，PCR-RDB)对β-地贫基因进

行诊断，检测试剂盒购自深圳益生堂生物企业有

限公司，检测仪器为T100型梯度荧光定量PCR仪

(美国Bio-R ad公司)，检测步骤均依据试剂盒和仪

器使用说明书操作。根据是否携带地贫基因将受

检儿童分为研究组(携带地贫基因)与对照组(未携

带地贫基因)。

1.2.2 基础资料

对2组儿童的年龄、性别构成、SF等基础资料

进行观察和比较。

1.2.3 血常规指标

对 2 组 儿 童 的 血 常 规 参 数 进 行 检 测 ， 检 测 项

目包括红细胞计数(red blood cel l  count，RBC)、

红细胞压积(hematocrit，HCT)、HGB、平均红细

胞体积(mean corpuscular volume，MCV)、平均红

细胞血红蛋白含量(mean er y throc y te  hemoglobin 
content，MCH)、平均红细胞血红蛋白浓度(mean 
corpuscular hemoglobin concentration，MCHC)、

血小板计数(platelet count，PLT)、血小板分布宽

度( platelet  distr ibution w idth，PDW )、平均血小

板体积(mean platelet volume，MPV)。检测仪器为 
US -2000全自动五分类血常规分析仪(深圳迈瑞生

物医疗电子股份有限公司)。

1.3  统计学处理

采用SPSS 18.0统计软件包进行统计学处理，

正态分布的连续计量资料采用均数±标准差( x± s)
表示，两组均数的比较采用独立样本t检验，计数

资料采用[例数(%)]表示，样本率或构成比的比较

采用χ 2检验或Fisher确切概率法，血常规指标在地

贫基因携带患儿筛查中的价值分析采用受试者工

作特征(receiver operating characteristic，ROC)曲

线，以ROC曲线下面积(areas under ROC cur ve，

AUCROC)作为评价指标，取Youden指数最大时为最

佳筛查界值(Cutof f值)，计算Cutof f值下的灵敏度

和特异度，以上假设检验均为双侧检验，取α=0.05
为检验水准，当P<0.05时为差异有统计学意义。

2  结果

2.1  受检儿童地贫基因携带情况

在受检儿童中有80例确诊为携带地贫基因，其

中，48例携带α-地贫基因，占60%，以-- SEA/αα型为

主，占31.25%；30例携带β-地贫基因，占37.5%，

以CD41-42(-CTTT)突变为主，占15%；2例同时携

带α-地贫基因和β-地贫基因，占2.5%(表1)。

2.2  2 组儿童基础资料的对比

2组儿童基础资料的差异均无统计学意义(均
P>0.05，表2)。

2.3  2 组儿童血常规指标的对比

研究组儿童的R B C、P LT、P D W水平高于对

照组，HGB、MCV、MCH、MCHC水平低于对照

组，2组之间的差异均有统计学意义(均P<0.05)。

对 不 同 年 龄 段 儿 童 进 行 亚 组 分 析 ， 在 2 ~ 7 岁 和 
8 ~ 1 2岁儿童人群中，研究组儿童的R B C、P LT、

P D W 水 平 高 于 对 照 组 ， H G B 、 M C V 、 M C H 、

MCHC水平低于对照组，2组之间的差异均有统计

学意义(均P<0.05，表3~5)。在研究组中，剔除病

例数过少的α-地贫基因+β-地贫基因携带患儿数据

后，α-地贫基因携带患儿的HBG水平低于β-地贫基

因患儿，MCV、MCH水平高于β-地贫基因患儿，

差异均有统计学意义(均P<0.05，表6)。

2.4  血常规指标筛查地贫基因携带患儿的价值分析

ROC曲线分析结果显示：RBC、PLT、PDW、

H G B 、 M C V 、 M C H 、 M C H C 在地贫基因携带患

表1 受检儿童地贫基因携带情况

Table 1 Thalassemia gene carrying status of tested children

类型 n 构成比/%

α-地贫基因 48 60.00

--SEA/αα型 25 31.25

-α4.2/αα型 10 12.50

-α4.2/-α4.2型 6 7.50

-α3.7/αα型 4 5.00

HbH病 3 3.75

β-地贫基因 30 37.50

CD41-42(-CTTT) 12 15.00

IVS-Int 654(C→T) 6 7.50

TATAbox-28(A→G) 5 6.25

CDs14/15(+G) 2 2.50

CD17(A→T) 2 2.50

27-28(+C) 1 1.25

CD71-72(+A) 1 1.25

CD26(G→A) 1 1.25

α-地贫基因+β地贫基因 2 2.50

合计 80 100.00
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儿筛查中的AUC RO C均有统计学意义(均P<0.05)，

其中，M C V的AU C R O C最高，其次为M CH。针对 
2~7岁和8~12岁进行亚组分析，得到一致的分析结

果(表7~9，图1~3)。将α-地贫基因携带患儿作为阳

性病例、β-地贫基因作为阴性病例进行ROC曲线分

析，结果显示：HGB、MCV、MCH在鉴别地贫基

因类型中的AUC RO C均有统计学意义(均P<0.05)，

其中，MCV的AUCROC最高(表10，图4)。

表4 2组中2~7岁儿童血常规指标的对比

Table 4 Comparison of the blood routine indexes between the children aged 2–7 years in the 2 groups

指标 研究组(n=41) 对照组(n=142) t P

RBC/(×1012·L−1) 5.84±0.72 4.76±0.36 13.122 0.001

HCT 0.41±0.03 0.40±0.07 0.890 0.111

HGB/(g·L−1) 119.52±12.07 129.09±13.11 −4.188 0.001

MCV/μL 74.28±12.10 88.41±6.03 −10.231 0.001

MCH/pg 24.55±3.71 27.16±1.81 −6.224 0.001

MCHC/(g·L−1) 314.28±13.92 333.46±16.16 −6.894 0.001

PLT/(×109·L−1) 388.25±87.04 346.52±89.10 2.655 0.006

MPV/μL 10.48±0.84 10.39±0.97 0.538 0.468

PDW 14.06±1.81 11.38±1.86 8.175 0.001

表2 2组基础资料的对比

Table 2 Comparison of the basic data between the 2 groups

组别 n 性别(男/女)/[例(%)] 年龄/岁 SF/(μg·L−1)

研究组 80 48 (60.00)/32 (40.00) 7.02±2.25 74.58±35.49

对照组 278 154 (55.40)/124 (44.60) 7.09±2.34 72.26±31.58

统计量 0.536 −0.238 0.563

P 0.464 0.767 0.441

表3 2组血常规指标的对比

Table 3 Comparison of the blood routine indexes between the 2 groups

指标 研究组(n=80) 对照组(n=278) t P

RBC/(×1012·L−1) 5.45±0.79 4.66±0.32 8.791 0.001

HCT 0.40±0.02 0.39±0.08 1.643 0.101

HGB/(g·L−1) 116.63±11.85 127.51±13.39 −7.016 0.001

MCV/μL 70.67±10.55 83.26±5.08 −10.338 0.001

MCH/pg 21.75±3.53 25.69±1.53 −9.717 0.001

MCHC/(g·L−1) 307.89±12.59 323.11±15.05 −9.096 0.001

PLT/(×109·L−1) 344.19±83.28 309.25±84.98 3.255 0.001

MPV/μL 9.59±1.00 9.60±0.96 −0.020 0.984

PDW 11.24±2.37 10.41±1.77 2.899 0.005
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表7 血常规指标筛查地贫基因携带患儿的ROC曲线分析

Table 7 ROC curve analysis of blood routine indexes in screening of thalassemia gene carrying children

检测指标 AUCROC 标准误 P AUCROC的95%CI Cutoff值 灵敏度/% 特异度/%

RBC 0.806 0.037 <0.001 0.734~0.878 5.254×1012/L 70.00 100.00

PLT 0.608 0.034 0.003 0.541~0.676 287.600×109/L 72.50 42.80

PDW 0.605 0.040 0.004 0.526~0.683 11.415 56.30 66.50

HGB 0.727 0.029 <0.001 0.671~0.783 117.197 g/L 40.30 100.00

MCV 0.842 0.028 <0.001 0.787~0.898 75.948 μL 100.00 65.00

MCH 0.823 0.032 <0.001 0.761~0.885 22.745 pg 98.90 58.70

MCHC 0.758 0.031 <0.001 0.698~0.818 303.338 g/L 99.60 40.00

表5 2组中8~12岁儿童血常规指标的对比

Table 5 Comparison of the blood routine indexes between the children aged 8–12 years in the 2 groups

指标 研究组(n=39) 对照组(n=136) t P

RBC/(×1012·L−1) 5.19±0.79 4.50±0.28 8.531 0.001

HCT 0.39±0.02 0.38±0.06 1.023 0.109

HGB/(g·L−1) 113.45±13.06 124.96±12.98 −4.875 0.001

MCV/μL 64.72±9.78 80.09±5.34 −12.865 0.001

MCH/pg 19.26±3.08 24.34±1.71 −13.385 0.001

MCHC/(g·L−1) 298.18±12.85 314.41±14.64 −6.263 0.001

PLT/(×109·L−1) 306.48±75.05 261.53±77.42 3.218 0.001

MPV/μL 9.02±0.76 9.01±0.85 0.066 0.915

PDW 10.42±1.85 8.52±1.05 8.238 0.001

表6 不同地贫基因携带患儿血常规指标的对比

Table 6 Comparison of the blood routine indexes between the children with different thalassemia genes

指标 α-地贫基因(n=48) β-地贫基因(n=30) t P

RBC/(×1012·L−1) 5.54±0.71 5.21±0.75 1.954 0.060

HCT 0.41±0.04 0.40±0.05 0.975 0.110

HGB/(g·L−1) 102.35±10.56 119.45±13.25 −6.301 0.001

MCV/μL 76.23±11.38 65.29±9.56 4.384 0.001

MCH/pg 25.36±3.24 19.89±2.67 7.744 0.001

MCHC/(g·L−1) 304.49±13.08 309.63±15.28 −1.582 0.102

PLT/(×109·L−1) 347.05±86.13 338.78±80.43 0.423 0.578

MPV/μL 9.72±1.04 9.38±0.92 1.467 0.103

PDW 11.84±2.26 10.98±2.41 1.594 0.102



临床与病理杂志, 2022, 42(8) https://lcbl.csu.edu.cn1880

表8 血常规指标筛查2~7岁地贫基因携带患儿的ROC曲线分析

Table 8 ROC curve analysis of blood routine indexes in screening of thalassemia gene carrying children aged 2–7 years

检测指标 AUCROC 标准误 P AUCROC的95%CI Cutoff值 灵敏度/% 特异度/%

RBC 0.850 0.039 <0.001 0.775~0.926 6.037×1012/L 73.17 100.00

PLT 0.617 0.038 0.009 0.542~0.691 395.112×109/L 73.17 45.07

PDW 0.623 0.046 0.006 0.533~0.713 14.335 78.05 45.07

HGB 0.739 0.032 <0.001 0.677~0.801 118.442 g/L 51.22 100.00

MCV 0.877 0.029 <0.001 0.819~0.934 76.028 μL 100.00 76.06

MCH 0.871 0.031 <0.001 0.810~0.933 23.091 pg 100.00 75.35

MCHC 0.771 0.034 <0.001 0.703~0.838 310.442 g/L 97.56 40.14

表9 血常规指标筛查8~12岁地贫基因携带患儿的ROC曲线分析

Table 9 ROC curve analysis of blood routine indexes in screening of thalassemia gene carrying children aged 8–12 years

检测指标 AUCROC 标准误 P AUCROC的95%CI Cutoff值 灵敏度/% 特异度/%

RBC 0.863 0.038 <0.001 0.787~0.938 5.207×1012/L 74.36 100.00

PLT 0.681 0.039 <0.001 0.605~0.758 285.457×109/L 76.92 50.74

PDW 0.669 0.049 <0.001 0.574~0.764 11.048 74.36 50.00

HGB 0.801 0.031 <0.001 0.741~0.861 115.575 g/L 61.54 100.00

MCV 0.898 0.026 <0.001 0.846~0.949 72.322 μL 100.00 80.88

MCH 0.892 0.031 <0.001 0.832~0.952 20.082 pg 100.00 80.15

MCHC 0.810 0.032 <0.001 0.748~0.873 291.443 g/L 100.00 69.85

图1 血常规指标筛查地贫基因携带患儿的ROC曲线

Figure 1 ROC curves of blood routine indexes in screening of thalassemia gene carrying children

(A)RBC、PLT、PDW筛查地贫基因携带患儿的ROC曲线；(B)HGB、MCV、MCH、MCHC筛查地贫基因携带患儿的ROC曲线。

(A) ROC curves of RBC, PLT, and PDW in screening of thalassemia gene carrying children; (B) ROC curves of HGB, MCV, MCH, and 

MCHC in screening of thalassemia gene carrying children.
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图2 血常规指标筛查2~7岁地贫基因携带患儿的ROC曲线

Figure 2 ROC curves of blood routine indexes in screening of thalassemia gene carrying children aged 2–7 years

(A)RBC、PLT、PDW筛查2~7岁地贫基因携带患儿的ROC曲线；(B)HGB、MCV、MCH、MCHC筛查2~7岁地贫基因携带患

儿的ROC曲线。

(A) ROC curves of RBC, PLT, and PDW in screening of thalassemia gene carrying children aged 2–7 years; (B) ROC curves of HGB, MCV, 

MCH, and MCHC in screening of thalassemia gene carrying children aged 2–7 years.

图3 血常规指标筛查8~12岁地贫基因携带患儿的ROC曲线

Figure 3 ROC curves of blood routine indexes in screening of thalassemia gene carrying children aged 8–12 years

(A)RBC、PLT、PDW筛查8~12岁地贫基因携带患儿的ROC曲线；(B)HGB、MCV、MCH、MCHC筛查8~12岁地贫基因携带

患儿的ROC曲线。

(A) ROC curves of RBC, PLT, and PDW in screening of thalassemia gene carrying children aged 8–12 years; (B) ROC curves of HGB, 

MCV, MCH, and MCHC in screening of thalassemia gene carrying children aged 8–12 years.

表10 血常规指标鉴别地贫基因类型的ROC曲线分析

Table 10 ROC curve analysis of blood routine indexes in identification of thalassemia gene types

检测指标 AUCROC 标准误 P
AUCROC的95% 

置信区间
Cutoff值 灵敏度/% 特异度/%

HGB 0.849 0.029 <0.001 0.792~0.906 6.219g/L 77.08 93.33

MCV 0.938 0.020 <0.001 0.899~0.978 79.507 μL 100.00 90.00

MCH 0.865 0.042 <0.001 0.783~0.947 28.417 pg 87.50 80.00
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图4 血常规指标鉴别地贫基因类型的ROC曲线

Figure 4 ROC curves of blood routine indexes in identification of thalassemia gene types

(A)HGB鉴别地贫基因类型的ROC曲线；(B)MCV、MCH鉴别地贫基因类型的ROC曲线。

(A) ROC curve of HGB is in identification of thalassemia gene types; (B) ROC curves of MCV, MCH in identification of thalassemia gene 

types.

3  讨论

近 年 来 ， 研 究 者 [ 5 - 6 ]针 对 我 国 人 群 地 贫 基 因

携带情况进行了大量调查研究，但研究结果的分

歧较大，在不同省份和地区中，地贫基因的变异

位点存在明显的差异。同时，不同年龄、不同民

族人群的地贫基因携带情况也存在异质性 [7-8]。通

过本研究结果可见，本组地贫基因携带患儿以携 
带 - - S E A / α α 型 等 α - 地 贫 基 因 为 主 ， 患 儿 所 携 带 的 
β-地贫基因则以CD41-42为主，这与相关研究 [9-10]

结 果 一 致 。 但 其 他 研 究 [ 1 1 ]中 同 时 检 出 了 - -T H A I、 
H Kαα、 -α 30、 -α 1.0、 -α 2.4、 -α 21.9、H BA2: C272-279 
del等罕见等位基因且α合并β地贫比例较高，这与

本研究存在一定的差异，其原因可能与人口学因

素和种族遗传倾向的异质性有关，故仍需要开展

进一步的基于人群的基因筛查研究来分析我国儿

童人群的地贫基因携带特征。

血常规中的红细胞参数是筛查地贫的主要依

据，但这些指标在不同类型地贫中的变化情况并

不一致，针对携带α -地贫基因患儿的研究 [ 1 2 ]结果

显示：随着基因类型由静止型向HbH型转变，其

红细胞参数也会发生变化，主要表现为R B C、红

细胞分布宽度(red cell volume distribution width，

RDW)水平逐渐升高和HGB、MCH、MCV水平逐

渐降低；与携带-- SEA/αα型基因的患儿比较，轻型β

地贫患儿的HBG、HCT、MCV、MCH水平较低，

而R B C、SF水平明显偏高，“无效造血”病变程

度更为严重，铁负荷显著提升 [13]。本研究结果中

报道了RBC、HGB、MCV、MCH、MCHC等指标

在地贫基因携带患儿筛查均具有辅助价值，其中

MCV和MCH的筛查效能较高，还可用于鉴别不同

类型的地贫基因携带患儿，这与相关研究[14-15]结果

一致，但该研究报道的MCV和MCH的筛查界值略

高于本研究，其原因可能是所选取的研究对象仅

为学龄前儿童，而本研究入选对象的年龄跨度更

大。针对这一问题，相关研究报道中也提出了不

同的观点，刘利等 [16]认为在地贫筛查中MCH水平

降低的意义高于MCV降低，如检出低MCH水平，

则可扩大筛查地贫的可疑界值从而扩大筛选覆盖

面，达到减少漏诊的目的；Nunchai等 [17]则认为即

使MCV、MCH水平正常，仍不能排除静止型或标

准型地贫。此外，在近年来的研究 [18]中还提出了

RBC、HGB、MCHC、RDW等指标也可用于携带

地贫基因患儿的筛查，但是，随着临床证据的不

断更新，研究者 [19]发现不同基因型地贫患儿R B C
变化并不相同，虽然突变型患儿的贫血表现通常

较重且多数会存在R B C水平升高，但部分严重的

地贫基因型患儿会出现R B C水平降低。本研究结

果也报道了R B C在地贫筛查中虽然特异度较高但

灵敏度较低，不能满足临床应用需求。因此，从

病理机制来看，地贫儿童均会因珠蛋白合成障碍

而出现红细胞的小细胞低色素特征，红细胞体积

变异幅度增加，R B C会出现总体增高的趋势，而

MCV、MCH、HGB出现总体下降的趋势，但是，

在 依 据 红 细 胞 参 数 开 展 地 贫 筛 查 时 ， 应 综 合 考

虑多种指标的参考意义和不同类型地贫的临床特
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征，从而提高筛查效率，减少漏诊现象。

本研究结果显示：携带地贫基因患儿会出现

PLT、PDW水平的升高，但这些血小板参数对于地

贫筛查的辅助价值明显偏低。在临床实践中，地

贫患者血PLT水平升高并不少见，但有学者[20]认为

这种升高是一种假性升高，特别是在MC V明显降

低的情况下更加多见。通过直方图分析可见多数

地贫基因携带患者的血小板直方图呈现出明显的

双峰特征，在地贫的病理刺激下，骨髓的造血功

能亢进，可导致地贫患者网织血小板比例明显增

高 [21]，加之小红细胞、红细胞碎片等对于检测结

果也会产生一定的干扰，故可出现血小板检测值

的异常升高，因此，在地贫筛查中应根据血小板

直方图进行手工法复查，并结合显微镜人工计数

及涂片染色镜检，而在静止型、标准型α-地贫和轻

型、中间型β-地贫的筛查诊断中，“血小板参数不

显示”的血常规检测结果可能具有较高的辅助诊

断意义。

综上所述，携带地贫基因患儿表现为多项血

常规指标的异常，其中，MCV、MCH等指标具有

较高的辅助诊断价值，在人群筛查中应综合分析

受检儿童的血常规指标，从而提高筛查效率。
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