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内容概要

　　本书作者参考国内外最新文献，结合自己丰富的实践经验和我国的具体情况，详细阐述了地中海
贫血的相关基础理论和群体预防与控制技术。
包括地中海贫血的遗传学基础和发病人群分布，地中海贫血的临床特征、发病机制、处置原则、实验
室诊断(血液学表型分析、基因检测分析)及健康教育、人群筛查、产前诊断与遗传咨询等。
本书内容新颖实用，阐述深入浅出，重点突出操作技术的介绍，适于儿科、血液科、妇产科医师和妇
幼保健人员、卫生管理人员阅读参考，亦可作为上述相关专业人员的培训教程。
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作者简介

　　徐湘民，南方医科大学（原第一军医大学）基础医学院教授、博士生导师，医学遗传学教研室主
任。
研究方向为人类遗传病的分子基础和基因诊断，主要从事我国南方常见的遗传性血红蛋白病的分子基
础和临床应用研究，内容包括基因突变谱鉴定、遗传流行病学、分子进化及其分子诊断技术在临床和
人群预防中的应用，同时主持该病的临床实验室诊断和遗传咨询工作。
主持国家和省部级科研基金课题25项，在国内外学术期刊发表研究论文120余篇，主编专著《临床遗传
咨询》、以第一完成人获得国家科技进步三等奖、广东省科学技术一等奖和军队科技进步二等奖各1
项；为国家杰出青年科学基金和广东省丁颖科技奖获得者。
兼任中国遗传学会医学遗传学会副主任委员，中华医学会医学遗传学会秘书长，广东省医学遗传学会
副主任委员，广东省遗传学会副理事长，并担任国内外多家著名学术杂志的编委或评阅人。
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书籍目录

第1章　地中海盆血的遗传学基础
 第一节 遗传与疾病
 一、单基因病是人类遗传病的重要类型
 二、地中海贫血是一种人类单基因疾病
 三、地中海贫血是常染色体隐性遗传病
 四、地中海贫血是可预防的严重遗传性血液病
 第二节 血红蛋白与贫血
 一、血红蛋白由四聚体组成
 二、人体有三种不同发育阶段的血红蛋白
 三、地中海贫血是血红蛋白病的重要类型之一
 第三节 基因突变与地中海贫血
 一、基因突变影响珠蛋白链的合成
 二、a-地中海贫血主要是由基因缺失所引起
 三、b-地中海贫血主要是由基因点突变所引起
 第四节 地中海贫血的人群分布
 一、疟疾流行区域与地中海贫血的分布相吻合
 二、地中海贫血基因突变具有种族差异
第2章　地中海盆血的临床特征和处置
 第一节 a-和b-地中海贫血的临床分类和临床特征
 一、地中海贫血由珠蛋白链不平衡所导致
 二、地中海贫血的临床特征由基因型所决定
 第二节 a-和b-地中海贫血的发病机制
 一、重型a-地中海贫血是Hb Bart’s使胎儿严重缺氧所致
 二、溶血和无效造血是。
 地中海贫血的主要的病理生理学机制
 第三节 重型b-地中海贫血的处置和预后
 一、地中海贫血缺乏理想的治疗手段
 二、地中海贫血是预后不良的遗传性血液病
第3章　地中海盆血的实验室诊断
 第一节 实验室诊断的一般原则
 一、血液学表型分析是一线筛查指标
 二、基于DNA分析的基因分型是确诊指标
 第二节 血液学表型分析
 一、FBC和血红蛋白分析是实验室诊断的基本技术
 二、c(链可用于a-地中海贫血基因携带者的快速检测
 三、地中海贫血筛查还需其他辅助的血液学检测指标
 第三节 基因型诊断
 一、人体细胞DNA是基因诊断的材料
 二、a-地中海贫血诊断以基因缺失分析为主
 三、b-地中海贫血诊断以基因点突变分析为主
 第四节 实验室诊断质量控制
 一、人员素质、实验室建设和科学管理是质量控制的基础
 二、室内质量控制和室间质量评价是保证检测质量的基础
第4章　地中海盆?的人群预防
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章节摘录

　　（二）常染色体隐性遗传病的遗传规律　　1.遗传特点根据孟德尔的等位基因分离和自由组合定
律，常染色体隐性遗传病的传递通常表现以下特点。
　　（1）患者在系谱中呈散发或隔代出现。
　　（2）患者的父母都是无疾病症状的致病基因携带者，患者同胞患病的概率为1／4，患者同胞为携
带者的概率为1／2。
　　（3）疾病发生无性别差异，男女患病概率相等。
　　2.近亲结婚与高隐性遗传概率值得注意的是，近亲结婚可显著提高子女患常染色体隐性遗传病的
概率。
由于普通人群中个体携带隐性遗传病的致病基因的情况并不罕见，甚至是常见现象（如地中海贫血基
因携带者），故需了解其群体遗传规律。
即使如此，普通人群在随机婚配（非近亲婚配）时，夫妇双方无血缘关系，携带相同隐性致病基因的
概率一般不会很高，即使一方携带某种致病的隐性等位基因，生育后代时也会被另一方传下的正常显
性等位基因所掩盖，因而不易生出隐性致病基因的纯合体（患者）。
而在近亲婚配时，夫妇双方具有共同祖先，两人携带相同的隐性致病基因的可能性较大，子代中容易
出现致病基因为纯合体的患者。
综合考虑每个人可能同时携带不止一种致病基因这一情况，近亲婚配的父母生育的后代患上常隐遗传
病的概率将显著高于非近亲结婚的父母。
因此，避免近亲婚配可以减低常染色体隐性遗传病患者的出生率。
　　3.突变基因纯合子与发病的关系地中海贫血是典型的常染色体隐性遗传病（图1.2 ），单个珠蛋白
等位基因的突变不会导致个体出现临床症状，只有突变基因的纯合子才会发病。
最常见的地中海贫血患者家系如图1.2 所示：父母双方均为地中海贫血基因携带者，生育的孩子有1／4
的概率成为地中海贫血患者，有1／2的概率成为与父亲或母亲相同的地中海贫血基因携带者，有1／4
的概率成为基因型正常个体，而且子女的患病概率相等，不受性别的影响。
　　（三）基因携带者与遗传病发生的关系　　由于地中海贫血只在纯合子（aa）时才发病，基因携
带者（Aa）中具有的正常珠蛋白基因可以掩盖突变珠蛋白基因带来的缺陷，故基因携带者通常为正常
表型，无生理或智力异常，也不需要药物治疗。
大部分地中海贫血基因携带者并不知道自己是携带者，易被忽略，常规体检很难确定基因携带者的存
在，除非进行专门的实验室检查或群体筛查方可发现。
可是，携带者自身虽不发病，却可将突变基因a传递给下一代。
若夫妻双方有一方是地中海贫血基因携带者，另一方正常，则他们的子女有50％的概率成为基因携带
者。
若夫妻双方同为地中海贫血基因携带者，则有25％的概率生出重型地中海贫血患儿。
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