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介紹    

海洋性貧血 (Thalassemia)，又稱地中海型貧血，是一種隱性遺傳的血

液疾病，主要分為甲型 (α型) 和乙型 (β型) 兩種，國人大約有 4 % 為甲

型海洋性貧血的帶因者，2 % 為乙型海洋性貧血的帶因者。 
人類的血色素 HbA 是由 α-globin 與 β-globin 組成的 tetramer (α2β2) 。  

甲型海洋性貧血為血色素 HbA (α2β2) 中的 α-globin 合成減少，而乙型海

洋性貧血為 HbA(α2β2) 中β-globin 合成減少。 若夫妻同為甲型或乙型海洋

性貧血的帶因者，每次懷孕，其子女有 1/4 的機會為正常，1/2 的機會為

帶因者，1/4 的機會為重型海洋性貧血患者。 
胎兒如果為重型甲型海洋性貧血患者，則在懷孕中期以後，會出現胎

兒水腫的現象，包括腹水、胎盤腫大等，可由超音波檢查出來。 該類胎兒

在出生後不久即死亡，少數會胎死腹中，同時也會導致孕婦出現高血壓、

子癲癇症、產前或產後出血等嚴重合併症； 然而如果胎兒是重型乙型海洋

性貧血患者，則超音波檢查並不會表現出不正常，但是出生數個月以後，

新生兒會開始出現貧血的現象，終生需要定期輸血以維持生命，或者經由

骨髓移植來挽救生命。 
只要是重型患者，不論甲型或乙型，都會危及孕婦或胎兒的生命與健

康，對家庭及社會而言都是很大的心理與經濟負擔，因此孕婦接受海洋性

貧血帶因者篩檢是非常重要的。     
 

分析方法 
 

孕婦產檢時，一般產前常規血液檢查會提供 [平均紅血球體積 （MCV）]
的資料，若孕婦的 MCV ＜80 fL，則配偶亦須接受血液檢查。若發現配偶

也是 MCV ＜80 fL，則兩人皆應作基因型檢查，以確定兩人是否為同型(甲
型或乙型)海洋性貧血帶因者或僅是罹患缺鐵性貧血。若兩人為同型海洋性

貧血帶因者，則孕婦必須接受絨毛採樣、羊膜穿刺或胎兒採血，以便對胎

兒作產前診斷，及進一步之遺傳諮詢。 
甲型海洋性貧血的基因缺損，以大段的 DNA 刪除（deletion）為主，

以其中的東南亞型為例，因其第 16 號染色體的 DNA 約有 20 Kb 的片段發

生刪除現象，導致位於其中的兩個α-globin 基因消失，而無法合成

α-globin。因此可設計針對刪除點兩邊序列的引子（primer）來進行聚合酉

每鏈鎖反應（PCR）， 依 PCR 產物之有無判讀病人是否帶有不正常基因。

其 它 刪 除 型 的 海 洋 性 貧 血 ， 例 如 Philippine type 、 -α3.7 deletion 、
Gγ+(Aγδβ)0-thalassemia 等，偵測原理皆相同。 

由於 PCR 的方法相當敏感，產前檢查針對胎兒甲型海洋性貧血的偵 
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測，若以 PCR 的產物是否出現來診斷基因型，胎兒檢體若遭到母體細胞污

染，則會出現誤診。 因此甲型海洋性貧血的產前診斷，針對胎兒檢體以南

方墨點法（Southern blotting hybridization）為最佳方法。 
    乙型海洋性貧血除了 MCV ＜80 外還會有 Hb A2 百分比大於 3.5 %的

現象，其基因缺損主要是點突變（point mutation）。 對於國人常出現的四

種基因型（Codon 41/42 , IVS-2 654 , Promotor –28 , Codon 17），分別設計特殊

引子進行聚合酉每鏈鎖反應，得到的產物再以特定的限制酉每作用，若出現被

限制酉每作用後的預期產物，則表示病人帶有此基因。若不是這四種基因型，

則對整個 β-globin 基因作 DNA 序列分析來尋找基因變異。 
 

結果判讀及意義 
 

絕大多數病人可經由各項分生方法，確定病人屬於何種海洋性貧血的基因型。 
 
 

限制 
 

此項檢驗方法可偵測 97 %國人海洋性貧血的基因型，約有不到 3 % 罕見的基

因型無法偵測。 
 

 

檢驗相關事項、採檢須知 
 

檢驗代號 L72-672 (本人) L72-673 (夫妻) 
L72-674 (胎兒) 

檢驗組別 分子生物檢驗組 
 

海洋性貧血基因型偵測 成人: Blood   檢驗項目 

Thalassemia genotype detection 
檢體種類

胎兒 : 絨毛，臍帶血，羊水

檢驗方法 聚合酉每鏈鎖反應及南方墨點法  送檢時間 W1-W5，08:30-16:30 
採檢方式 Blood：兩管紫頭管 3mL 和 

       一管紅頭管 5mL 
絨毛 : >20 mg；羊水 : >10 mL 
臍帶血 : 紫頭管: >1 mL 

操作時間

 

參考值 

W1-W5，08:30-16:30 
 
Negative 

自費費用 L72-672 (本人) : 3500 元 
L72-673 (夫妻) : 4000 元 
L72-674 (胎兒) : 1500 元 

核發報告

時間 

靜脈血：10 個工作天 
臍帶血：兩週以內 
絨毛：兩週以內 
羊水：一個月以內 

注意事項  海洋性貧血基因確認檢查, 每人每件 3500 元 
1. 胎兒：自費 1500 元(原價 3500 元/件,須填寫[產前遺傳診斷申請表],衛生署補助 2000 元)
2. 夫妻：自費 4000 元(原價 7000 元/對,須填寫[優生健康檢查個案紀錄聯],衛生署補助 

        每對夫妻 3000 元) 
 

相關檢驗項目 
 

檢驗代號 檢驗項目 檢驗方法 說明 

L72-001 CBC Automatic 篩檢海洋性貧血帶因者(MCV<80fL) 
L72-044 Hb F quantitation Alkali Resistance –1 min 乙型海洋性貧血與 HPFH 
L72-046 Hb H preparation BCB stain 甲型海洋性貧血 (HbH disease) 
L72-048 Hb eletrophoresis Electrophoresis 海洋性貧血與異常血色素 
L72-384 Hb A2 quantitation Column Chromatography 判斷乙型海洋性貧血用 
L72-675 SEA deletion type 

detection 
 

PCR 此項目只偵測單一基因型(東南亞型 
甲型海洋性貧血基因),不包含其它 
海洋性貧血基因型 
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