
地中海贫血（地贫）是一种遗传性

血液病， 主要影响血红蛋白的合成，是

我国南方广西、广东、江西、四川等省份

和地区常见的遗传性疾病。 与普通贫血

不同， 地贫的发病机理在于 α 珠蛋白

肽链与 β 珠蛋白肽链合成速率的不平

衡，导致红细胞寿命缩短，从而引发溶

血性贫血。

地贫的地域分布 ：地中海贫血，即

地贫， 是一种全球性的遗传血液病，其

名称源于最早在地中海沿岸国家，如意

大利和希腊被广泛识别。 这些区域由于

共同的地中海气候和历史上的人口迁

徙模式，使得相关基因在当地人群中广

泛传播。 此外，东南亚也是地贫的高发

区域，特别是在泰国、越南、马来西亚和

菲律宾等地。 这可能与疟疾高发的地区

相关，地贫基因变异在一定程度上提供

了对疟疾的抵抗力。 在中国，地贫主要

在南方省份如广西、广东、海南等地高

发，但也在“丝绸之路”沿线的北方省

份，如陕西、甘肃和新疆等地发现病例。

这种分布可能与历史上的商贸路线和

族群迁徙有关。 近年来，由于内地人口

流动，地贫病例也在华中和华东等地区

的省市，如湖北、江苏、浙江、上海和北

京出现。 这表明地贫已经不再是地区性

疾病，而是一个全国性公共卫生问题。

地贫与普通贫血的区别 ： 普通贫

血是指血液中的红细胞数量或血红蛋

白含量低于正常值，常见原因包括铁质

缺乏、慢性疾病、营养不良或失血。这些

情况下的贫血通常可以通过补充铁、营

养、 治疗基础疾病或控制失血来纠正。

然而，地贫是由于遗传缺陷 ，导致血红

蛋白合成障碍 ，这是一种生命长期伴随

的状况。 地贫患者的红细胞因为血红蛋

白异常而易于破裂 ，这种状况无法通过

常规补铁或营养疗法改善 ，目前尚无药

物可以治愈地贫。

地贫基因携带者与地贫患者 ：地

贫是一种常染色体隐性遗传病，这意味

着只有在个体从父母双方都继承了缺

陷基因时，才会表现出疾病症状 。 地贫

基因的携带者只继承了一个缺陷基因，

他们的血红蛋白部分是正常的，因此多

数情况下不会有明显的症状 。 但是，如

果两个携带者生育子女 ，他们的孩子有

25%的概率继承两个缺陷基因，从而成

为地贫患者。 地贫患者的症状范围从无

症状（静止型 、轻型地贫）到严重贫血

（重型地贫），后者可能需要定期输血和

其他医疗干预 。 因此，通过人群筛查与

遗传咨询 ，对高风险胎儿实施产前诊断

而阻止重症患儿出生，是国内外公认的

首选预防措施，降低地贫患儿出生率。

地贫的症状 ：地中海贫血（地贫）

的症状在不同患者之间表现出较大差

异，这主要取决于遗传的基因变异类型

以及患者的健康状况。 地贫可分为两种

主要类型： a﹣珠蛋白肽链合成减少或

缺如称为 a﹣地贫，β﹣珠蛋白肽链合

成减少或缺如称为 β﹣地贫。

静止型、轻型地贫患者可能没有症状或

仅表现为轻微的贫血，而中间型地贫患

者则可能有需要一些医疗干预的贫血

症状。 重型地贫，尤其是 β 地贫，也称

为 Cooley 贫血，患者常表现出一系列更

为严重的临床症状。 这些症状可能包括

严重的贫血、面色苍白、乏力、生长发育

迟缓、容易受到感染、骨骼畸形（特别是

在面部）、 脾脏和肝脏肿大等。 在重型

α 地贫的情况下 ， 胎儿可能在子宫内

发育不良 ，导致死亡或早产 。 重型地贫

患者通常需要定期进行输血和去铁治

疗 ，以维持正常的血红蛋白水平，但这

样的治疗可能导致铁质积累和相关并

发症，比如心脏病和肝脏脾脏疾病等。

地贫的传播与遗传

地贫是一种遗传性疾病，不像感染

性疾病通过病原体传播。 它是由于携带

异常基因的父母将这些基因传递给他

们的孩子所致。 在地贫的遗传模式中，

如果父母双方都是地贫基因的携带者 ，

则他们的孩子有 25%的可能性继承两

个异常基因而成为地贫患者 ，有 50%的

可能性成为地贫基因携带者 ，以及 25%

的可能性完全健康。 由于地贫的遗传是

隐性的，基因携带者通常不会有任何症

状。然而，即便没有症状，携带者仍然可

以将基因传递给下一代 ，因此家族史和

遗传咨询对于潜在的父母至关重要，特

别是在高风险群体中。 在计划怀孕前 ，

进行基因检测可以帮助评估潜在的风

险，并指导家庭做出有关生育的决策。

总之，地地中海贫血是一种遗传性

疾病，虽然无法根除 ，但通过科学的管

理和合理的治疗 ，患者依然可以过上正

常的生活。明确诊断，定期检查，配合治

疗，以及健康的生活方式是对抗疾病的

关键。 同时 ，对于家有地中海贫血遗传

史的家庭 ，遗传咨询也是非常重要的一

部分。

（作者单位：广西南宁市第二妇幼保健院）

新生儿遗传代谢病筛查

□

李宗熙

新生儿遗传代谢病筛查是一项关键

的公共卫生措施， 旨在早期发现和干预

可能影响新生儿健康的遗传性代谢疾

病。 这项筛查不仅能够帮助医生及时诊

断并治疗这些疾病， 还能够大大减少由

此引起的智力障碍和身体残疾。

一、什么是新生儿遗传代谢病？

新生儿遗传代谢病是一组由基因突

变引起的疾病， 影响婴儿的正常代谢功

能。 这些疾病通常是由于遗传缺陷，导致

身体中特定酶的缺乏或功能不全， 进而

影响到身体对某些物质的处理能力。 如

果不及时治疗， 这些疾病可能导致严重

的健康问题，甚至危及生命。

二、筛查的重要性

新生儿遗传代谢病的症状可能在出

生后的几天或几周内不明显， 因此通过

临床症状来诊断这些疾病往往不容易 。

筛查程序能够在症状出现之前识别这些

病症，为早期干预提供了可能。

三、筛查项目和方法

新生儿代谢病筛查是一项关键的健

康检查，可在症状出现前发现潜在问题。

血液采样： 筛查的主要方法是通过

从宝宝的脚跟取少量血液样本。 医生或

护士会用小针刺入宝宝的脚跟， 收集几

滴血液放置在特制的滤纸卡上。 这种方

法通常快速且对宝宝的不适感最小。

检测的疾病，通过这些血液样本，可

以筛查一系列遗传代谢病， 包括但不限

于：苯丙酮尿症：一种因为缺乏处理苯丙

氨酸的酶而导致的代谢障碍。

先天性甲状腺功能低下症： 由于甲状腺

激素生成不足， 可能导致生长发育迟缓

和智力发育障碍。 半乳糖血症：这是一种

无法正常代谢半乳糖的遗传疾病。 脂肪

酸氧化障碍： 影响身体将脂肪酸转化为

能量的能力。

四、筛查的结果

筛查的结果通常在几周内出炉 ，这

对于早期干预和治疗至关重要。

阳性结果：如果筛查结果呈阳性，这

表明宝宝可能患有一种遗传代谢病。 这

并不意味着宝宝一定患有此病。 阳性结

果通常意味着需要进一步的检测来确认

诊断。 这可能包括更详细的血液测试、尿

液测试，甚至遗传测试。

后续步骤：对于阳性筛查结果，医生

会建议进一步的检查， 并提供相应的咨

询和治疗建议。 在许多情况下，及时的诊

断和治疗可以有效控制病情， 减少对宝

宝健康和发展的影响。

家长的角色： 家长在处理筛查结果

时扮演着重要的角色。 一旦收到阳性筛

查结果， 家长应积极配合医生进行后续

检查，并在必要时开始治疗过程。 了解疾

病的相关知识和治疗方法对于家长来说

非常重要。

五、早期干预的重要性

一旦新生儿遗传代谢病确诊， 早期

干预措施便显得至关重要。 这些干预措

施的目标是最大限度地减轻病情的影

响，确保宝宝能够拥有健康的成长环境。

特殊饮食：对于某些遗传代谢病，如

苯丙酮尿症， 特殊饮食是控制病情的关

键。 低苯丙氨酸饮食可以帮助控制苯丙

氨酸水平，从而防止它对大脑造成伤害。

药物治疗：举例来说，对于先天性甲

状腺功能低下症， 可以使用甲状腺素补

充治疗，以帮助婴儿恢复正常代谢，促进

正常的生长和发育。

定期监测和评估： 定期的健康监测

和评估对于跟踪疾病进展和调整治疗方

案至关重要。

六、家庭的角色

在新生儿遗传代谢病的筛查和治疗过程

中，父母起着至关重要的作用。

了解和参与： 父母需要了解宝宝可

能面临的遗传代谢病的基本信息， 并积

极参与到治疗和管理过程中。 这包括与

医疗团队紧密合作， 确保宝宝按时接受

必要的治疗和检查。

遗传咨询： 家庭成员还应寻求遗传

咨询，了解疾病的遗传风险和传播方式，

以便做出明智的家庭计划决策。

七、社会和公共卫生系统的支持

社会和公共卫生系统在支持新生儿

遗传代谢病筛查和治疗方面扮演着关键

角色。 提高公众意识：通过教育活动和媒

体宣传，提高公众对这些疾病的认识，以

便更多家庭能够及时获得筛查和治疗 。

为受影响的家庭提供支持： 建立支持网

络， 包括专业咨询、 医疗资助和社区资

源， 以帮助受影响的家庭应对治疗和护

理的挑战。

八、结语

新生儿遗传代谢病筛查是一项至关

重要的公共卫生措施， 它为早期发现和

治疗这些疾病提供了机会。 通过积极参

与筛查和治疗， 父母可以为他们的宝宝

创造一个更加健康的未来。 同时，社会和

公共卫生系统也应该共同努力， 以确保

每一个宝宝都能健康成长。

（作者单位：河北省衡水市妇幼保健院）

彩超与 B 超的区别

□

刘兵

在现代医疗领域，超声波成像技术已经

成为一项不可或缺的工具， 用于诊断和监测

患者的健康状况。 其中，B 型超声波检查（B

超）和彩色多普勒超声波检查（彩超）是两种

常见的超声波成像技术， 它们在医学实践中

扮演着重要的角色。 本文将为您介绍这两种

技术的区别， 以便更好地理解它们的应用和

优劣势。

一、基本原理

1.B 超：B 型超声波检查（B 超）是一种医

学检查方法， 利用高频声波与人体组织的相

互作用生成图像。 它通过发送声波并接收其

回波来描绘身体内部结构， 从而提供有关器

官和组织的信息。这些高频声波穿透组织，然

后被回波捕获并转化为图像， 形成黑白的结

构图像。

2.彩超：彩色多普勒超声波检查（彩

超）是在 B 超基础上发展的技术。 除了提

供结构信息外， 彩超还能显示血流的方

向和速度。 这是通过多普勒效应实现的，

通过检测声波回波的频率变化来呈现血

流信息， 通常用不同颜色表示不同速度

和方向的血流， 这使医生能够更清晰地

了解血流情况。

二、应用领域

1.B超：B超广泛应用于医学领域， 特别

是腹部器官的检查。 它能够对肝脏、胆囊、胰

腺、脾脏、肾脏等器官的结构进行详细诊断。

此外，B超也在妇科疾病检测中发挥作用，如

可用于宫内肿瘤、 子宫肌瘤、 卵巢囊肿的检

测。 甲状腺疾病评估也常通过 B超来进行。

2.彩超：彩超则主要用于心脏和血管系

统的检查。在心脏病的诊断上，彩超扮演着关

键角色，能够评估心脏瓣膜的功能、检测心脏

缺血情况、观察心脏壁的运动。 除此之外，彩

超也用于识别血管问题， 如动脉瘤、 静脉血

栓、动脉闭塞等。 在妇产科领域，彩超广泛应

用于胎儿生长和发育的监测， 尤其是在产前

检查中。

三、图像展示

1.B 超：B 超生成的图像通常为黑白图

像，显示身体内部的器官和组织结构。这些图

像提供了有关器官大小、形状、位置以及是否

存在异常情况的信息。

2.彩超：彩超图像除了提供结构信息外，

还包括彩色的血流图像。在血流图像中，不同

颜色通常用于表示不同速度和方向的血流。

这使医生能够更全面地评估血管病变和心脏

功能。

四、优缺点分析

1.B超，①优点：B超成像速度快，操作简

单，成本较低，适用范围广，无射线辐射，因此

适合孕妇等特殊人群。

②缺点：B超不能提供血流信息，这限制了其

在心血管领域的应用， 同时对深部组织的分

辨率有限。

2.彩超，①优点：彩超能够提供详细的血

流方向和速度信息， 对心血管疾病的诊断特

别有帮助，并且相对较高的深部组织分辨率。

②缺点：彩超成本相对较高，操作和解读图像

相对复杂，需要经验丰富的医生进行解释。

五、检查过程

1.B 超： 通常需要在检查部位涂抹耦合

剂，然后使用探头进行扫描，患者通常需要保

持相对空腹。

2.彩超：与 B 超类似的操作，但还涉及调

整设备以捕捉血流信号， 通常需要更详细的

检查准备， 可能需要特定的呼吸控制和体位

调整。

六、患者准备

1.B超检查准备：B超检查准备通常包括

禁食或限制饮食和饮水， 特别是在检查腹部

器官时，以减少肠道气体，确保图像清晰。 对

于妇科或泌尿系统的 B 超检查，可能需要保

持膀胱充盈，以更好地观察相关器官。

2.彩超检查准备：进行彩超检查，主要用

于心脏和血管系统， 准备可能包括特定的呼

吸和体位调整。 这是为了帮助医生更准确地

捕捉血流信息。根据检查的具体要求，患者也

可能需要遵循与 B超检查相似的饮食限制。

3.重要性与沟通：遵循医生的准备指南

对于确保超声检查的准确性和有效性至关重

要。患者应在检查前与医生进行充分沟通，以

确保理解并准备好所有必要的步骤。 这样的

沟通有助于提高检查的诊断效率和质量。

七、结语

超声波技术的不断发展已经使 B 超和

彩超成为医学界的两大亮点。 尽管它们各自

拥有独特的应用领域和优势， 但它们共同代

表了现代医学中超声波技术的巅峰。 不论是

B超还是彩超， 它们都为医生提供了更多信

息，协助医疗专业人员更准确地诊断疾病、制

定治疗方案，最终改善了患者的生活质量。这

两种技术的不断创新和进步将继续推动医学

领域的发展，为病患带来更多希望和健康。

（作者单位：河北省昌黎县葛条港乡卫生院）

地中海贫血，你了解吗

□ 梁姝琳
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