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国内首次发现两例 45 6
7一 8一 9及其

在不同人种中的分布
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9

金 世 保
6河南省中心血站
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关镇词 红细胞血型 < =3 > > 系统 <基因频率 <中国人

内 容 提 要

在河南汉族中发现了国内首例稀有的 45 67 一 8一 9 红细胞血型
。

家系调查未发现第二

例
。

先证者父母及同胞均为 45 6
? ≅ 8一 9 型

,

丈夫及儿子均为 45 67 一 8 ≅ 9 型
。

四个月后

在广东梅县客家人中又发现一例 45 67 一 8一 9 型
,

先证者为一未婚女子
。
两位先证者血清中

均无抗体
。

到 目前为止
,

45 6
7一 8一9 型在中国人群中的分布频率为 Α Β Χ  ! 6。

&

 Δ 9 了灸基

因频率为
&

Α Α
。

一
、

−%4 舀

!; 年 )% %Ε Φ
等人在一位姓 =3 > > 的妇女血清中发现了一个导致其胎儿发 生黄疽

的新抗体
,

命名为抗 4及
7 ,

其相应抗原为 4及
7

6) %%∗ Φ ∗ Γ 7 %
& ,

! ; 9
。 ! ;  年它的对偶

抗原 4砂 被 Η% 7Ι Γ 等发现
。

用抗 4砂 和抗 4砂 两种抗血清定型可以判读出 =3 >> 血

型系统的三种表现型
? 45 6

7 ≅ 8一 9
、

4 5 6
7 ≅ 8 ≅ 9 和 4 5 6

7 一8 ≅ 9 6−
7 Ι Γ ∃ ϑ 7 %

& ,

! ;  9
。

! ; ! 年 Η3Φ 5 ∗ ϑ Γ∃ Φ 等人发现了该血型系统的第四种表 型
—

45 6
7一 8一 9 型 6Η3Φ 5 ∗ ϑ Κ

Γ∃ Φ ∃ Γ 。
& ,

! ; ! 9
。

先证者是一名居住在夏威夷带有西班牙人和中国人血统的菲律宾人
?

接受输血后五天
,

发现她的血清中含有一种抗体
,

能与除了她自己 以外的所有人的红细胞

反应
。

通过实验证实她的红细胞上缺乏 =3 > > 系统的两个抗原
—

4砂 和 4砂
。

遂定型

为 4 56
7 一 8一 9

∃

本文报道的是中国国内首先发现的两例 45 6
7 一 8一 9

。

二
、

45 6
7 一 8 一 9 型鉴定过程

&

! ∀ ! 年 月 , 日在河南省中心血站采任 0 静脉血
,

第二夭分型
。

其红细胞分

别 以抗 4左
7 、

抗 4及
8

血清6德国 Λ 3∃ Γ∗ Μ Γ 公司产品
,

有效期分别为 ! ! 年 月和 ! !



期 郝露萍等 ? 国内首次发现两例 4无6
? 一 8一9及其在不同人种中的分布

年 Α 月9用间接抗人球蛋 白法6使用的广谱抗人球蛋白血清为德国 Λ 3∃Γ ∗Μ Γ 公司产品
,

有

效期 ! ! 年 Α 月9进行定型
。

试验结果用肉眼及显微镜观察均无凝集
。

对同一份血样

重 复试验三遍
,

结果相同
。

Α
&

! ∀ ! 年 月 Ν 日于河南省临汝县对先证者进行了家系调查
。

祖辈均居住 在 河

南省
。

父母非近亲婚配
,

先证者无流产史
、

输血史
,

有三个年龄分别为 Χ 岁
、 : 岁和  岁的

孩子
,

均为足 日顺产
,

无新生儿黄疽史
。

采先证者家庭共 ∀ 人血样
,

第二天进行分型实验
。

先证者父母及一个哥哥
、

两个弟弟和一个妹妹均为 45 6
7 ≅ 8一 9型

。

其丈夫及一个孩子均

为 45 6
7一 8 ≅ 9 型

。

另两个孩子及先证者的一个弟弟因故未能采血
。

先证者本人经第

二次定型
,

结果与前一次相 同
。

家系调查结果见图 %。

 
&

分别请中国 医 学 科 学

院阜外医院输血科及北京红十

字血液中心血型实验室对任 ∋

的血标本进行 = 3> > 系统红细

胞定型实验
,

结果均与我们原

来的定型相同
,

为 45 6
7一 8 一9

型
。

:
&

0! ! ∃ 年 元月  日 再 次

采集了任 0 及其父 母 的 静 脉

血
,

各分成两份
。

于元月 : 日

冷藏送北京进行试验
。

其中一

份请北京市红十字 血 液 中 心

, / ) 实验室进行亲子关 系 鉴

定
,

结果为父子关系指数 Ν∀ 6随

图

+ Ο ∗ ΗΟ ∗ Φ ∃ ΓΠ Η∗

任 ∋ 家系的 = 3 > >

∃ Θ = 3 > > Μ 丫‘ϑ ∗ Ρ 3 Φ

( + ? 未试验

表型

− ∗ Φ , ; Θ 7 Ρ 3%Π

机者为 9
。

另一份先证者的红细胞经洗涤后分别与抗 4七 和抗 4砂 血 清 进 行 吸 收
、

释放试验
。

结果为
?
两份吸收后的血清分别与 45 6

7 ≅ 8 一 9 及 4 5 6
7一 8十9 细 胞凝

集
,

对照不凝集
。

释放液与 45 6
7 ≅ 8一 9 及 45 67 一8 ≅ 9 细胞均无凝集

,

对照凝集
。

说

明先证者红细胞不吸收
、

释放抗 双
“

和抗 4砂 Σ试验方法见后文 Τ
。

?

任 0 的其它血型系统无特殊
,

为 ? ) Υ Υ ς ∗ ∗ / ∗
6

7一 8一 9 Ω ( Μ Μ ΞΠ 6
7 ≅ 8一 9 0 Ψ

6
7一 9 ς 3 6

7一 9 . ?

6一 9
。

与第一例相隔四个月
,

于 ! !。年  月在广东梅县客家人中又发现一例 45 6一8一 9
。

先证者仍为一女性
,

未婚
。  月 ∀ 月于当地采血

,  月 巧 日于北京进行定型实验
。

经用两批不同型号的抗血清 6抗 4砂 ( ∃
&

Α ∀ 有 效期 为 ! ! 年 Φ 月 < ( Ζ&

Α Ν Ν 有效期为 ! ! 年 月 < 抗 4及8 ( ∃
&

 ∀ 有效期为 ! ! 年 Α 月 < ( ∃
&

%% % ! Ν

有效期为 ! ! 年 月9重复四次试验
,

试验结果均在显微镜下观察
,

确 定为 4 56
7一 8一 9

型
。

经中国医学科学院阜外 医院输血科重复试验结果相同
,

为 4 5 6
7一 8一 9 型

。

先证者

的其它系统血型为 Υ Ε ς [ ∗ / ∗
6

7一 8 ≅ 9 ( ( Μ Μ Ξ Π 6
7一 8 ≅ 9 ∋ Ψ 6

7 ≅ 9 ς 3 6
7一 9

Η
?

6一 9
。

囿于客观条件未能进行家系调查
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三
、

实 验 方 法

&

间接抗人球蛋 白试验
。

将任 0 血球用生理盐水洗三遍后制成  多一 :多 的盐水悬

液
。

取两个干净试管分别加人抗 4砂 和抗 4砂 各一滴后
,

各加人一滴任 0 的红细胞悬

液
,

置  Ν℃ 水浴箱孵育一小时
。

取出后在 = ∴ ΛΖ + 人
,

= ) 一Α 型离心机内用生 理盐

水洗三遍
。

控净盐水 < 各加一滴广谱抗人球蛋白血清
,

离心观察结果
。

Α
&

吸收
、

释放试验
。

将任 0 红细胞用生理盐水洗三遍后制成 压积红细胞
。

取两个大

口径试管分别加人抗 4砂
、

4砂 血清各
&

, 毫升后再各加人
&

: 毫升任 0 的压积 红 细 胞

置  Ν ℃ 一小时
,

每隔 巧 分钟振荡一次
。

一小时后
,

将试管离心
,

吸出上面的血清至另两

个干净试管中
,

此为吸收后血清
。

将余下的细胞用生理盐水洗三遍后配成 ; 外的悬液
。

将三氯乙烯和三氯甲烷按 ?% 的比例混合
,

制成有机溶剂混合液
。

再以血球
?
有机溶抓

混合液] % ?Α 的比例将有机溶剂混合液分别加人盛有 ; 多盐水悬浮红细胞的试管中
,

置

 Ν ℃ 分钟
,

不断振荡
。

分钟后
,

高速离心 ; 分钟
,

最上面一层樱红色液体即为释放

液
。

 
&

对照
。

阳性对照为 − Ο ∃6 ≅ 9 红细胞与抗 ς 。

阴性对照为 − Ο∃ 6一 9 红细 胞与

抗 ς ∃

四
、

讨 论

&

目前已进行了家系调查的 45 6
7一 8一 9 型

,

绝大部分表现为隐性遗传特征
。

对

45 6
7一 8一 9 型产生的原因

,

有几种推测
,

第一种认为在 双 座位上除 4砂
、 4砂 以外

存在第三个等位基 因 4及
。

该基因处于纯合子状态时
,

表现出 45 6
7一 8一 9 型

。

家系调

查提示了 4反基因的存在
。

在 ! Χ ! 年报道的一个家系中 4 5 6
7一 8一 9 先证者有四 个

45 6
7 ≅ 8一 9

、

两个 45 6
7一 8 ≅ 9

、

一个 4 5 6
7 ≅ 8 ≅ 9 及一个 45 6

7 一 8一 9 同胞 6)
ϑ Κ

⊥ 7 ϑ 7 ∃ Γ 7 %
& ,

! Χ ! 9
。

由此 推 测 其双亲的基因型为 4及
,

4及及 4灸84及
。

在法国人中发现

的一例 4 5 6
7一 8一 9 型

,

其父母均为 45 6
7 ≅ 8一 9 型 6, 7 8383 ∗ , 7 %

& ,

! Ν Χ 9
,

他们的

基 因型可能是 4及74 及
。 ! Χ 年在一个 / Ι6

7一 8一 9 家系中
,

同样观察到了这个假设 从

基 因的遗传 6Υ ϑ 7_ Θ∃ ϑ > ∃ Γ 7 %
& ,

! Χ 9? 45 6
7 ≅ 8一 9 和 4 5 6

7 ≅ 8 ≅ 9 的父母产生了一

个 45 6
7一 8十 9 的后代

。

估计决定其父亲 45 6
7 ≅ 9 表型 的基因型应为 双74 及

,

否则

无法解释出现在后代的 4 5 6
7一 9 型

,

因为 4砂 的遗传已被证实为显性遗传
。

当然
,

有

个别作者提出了第二种和第三种可能性 6ς 7Π ∃ Γ 7%
& ,

! Χ ;9
。

认为 6
7一 8一 9 表型 的存

在是 由于基因的完全缺失引起或患者从父母那里得到了一个隐性抑制基因
。

该基因抑制

了 4砂 及 4砂 抗原的表现
。

大部分学者都倾向于存在第三个等位基 因 双
,

它在纯合

子时产生 45 6
7一 8一 9 型

,

具隐性遗传特征
。

我们的先证者父母均为 45 6
7 十8 一 9 型

。

推测他们的基因型均为 4灸74 天
。

双亲各将自
&

己的 双 基 因传递给了先证者
。

但是在日本大阪发现了与以上推测不相符的例子
。

在一个家庭中 4 5 6
7一 8一 9 型

呈现出显性遗传特征 6Ζ 5 Ι8
∃ 。 , 7%

& ,

! ∀ Χ 9
。

从作 者显示 的家系图中可以观察到在一个



 期 郝露萍等 ? 国内首次发现两例 八6
? 一 8一 9及其在不同人种中的分布

三代被调查了十一人的家庭中
,

45 6
7一万一 9 出现在第 代

、

第 川 代的五人中
。

一

个 4 5 6
7一 8一 9 的母亲有两个同样是 45 6

7一 8一 9 型的儿 子
。

另一个 45 6
7一 8一 9

型的母亲有一个同样血型的女 4眺 这提示在 =3 > > 系统可能存在两种不同的抑制 因子
。

一个为显性遗传的
,

另一个是隐性遗传的
。

Α
&

自 ! , ! 年 45 6
7一 8一 9 型 发现于一居住在夏威夷的有西斑牙人和中国 人 血 统

的菲律宾人 6Η3Φ 5 ∗ ϑ Γ ∃ Φ ∗ Γ 7 %
& ,

! ; ! 9 之后
,

又陆续在巴西的印 第 安 人 613%
⊥ ∗ ϑ ∗ ? 。

& ,

! Χ 9
、

毛利人 6⎯
∃ ∃ > Θ3∗一> ∗ ϑ 7 %

& ,

! ∀ Α 9
、

居住在夏威夷
、

有中国人血统的欧洲人
、

6α
∃ Κ

5 ∃ Π7 Ρ 7 。, 7 %
&

, ! Χ Ν 9
、

居住在美国的中国妇女 6ς
7 Π ∗ , 7 %

& ,

! Χ ; 9
、

萨摩亚人 6=
Ι ∗ β Κ

。7 ϑ Μ5 3 。, 7 %
,

, ! ∀ Α 9
、

泰国人 6−
7 ∗ ∗ ∃ ϑ 7 %

& ,

! Ν ; 9
、

波利尼西亚人 6⎯
∃ ∃ > Θ3∗ %> ∗ Γ 7 %

& ,

! ∀ Α 9 和日本人6菊地正辉他
, ! ∀ : 9 中发现该表型

。

以上先证者均为黄种人或黄种人与

白种人的后裔
。

仅有两例关于白种人的报道
。

其中美国 白种人的一例 6ΜΙΜ
ΜΡ 7Φ

。 , 。
& ,

Α ! Ν ;9 于 ! ;  年被否定
,

认为当初的这例 45 6
7一 8一 9 型实际上是 45 6

7一 8 ≅ 96
; Κ

? 3ΓΓ , , 7 %
& ,

Α ! ;  9
。

但还有一例在 ! Ν Χ 年被发现
,

其双亲为近亲婚配的法国人 6,
78 383

ΕΓ 7%
& ,

! Ν Χ 9
。

该文作者将先证者的家族史追溯到了 Ν ! 年
,

并无与亚洲人通婚的 记

录
。

而黑种人中至今未见有 45 6
7一8一 9 的报道

。

这 提 示该表现型有明显的 人种特

点
,

在白种人和黑种人中极其罕见
,

仅以很低的频率存在于黄种人中
。

 
&

关于 45 6
7 一8一 9 型的表型频率及基因频率报道不多

。 ! Χ。年 在 巴 西 ∀∀ 名
、

四个不同语种的印第安人中发现 45 6
7 一 8一 9 型 ; 人 6,

&

“多9
, 4及基因频率

&

Α : ;  ,

是迄今为止的最高值 613 %⊥ ∗ ϑ 。, 7%
& ,

! Χ 9
。 ! ∀ : 年 日本菊地正辉他报道

,

在 日本不同

地区 6宫城
、

琦玉
、

熊谷
、

大阪
、

奈良
、

冈山
、

广岛 9调查了 Α :斗 :  人
,

发现 45 67 一 8一 9

型 ∀ 人
,

表型频率为 。
&

: : 多6菊地正辉他
, ! ∀ : 9

。

我国大陆至 今用 4砂 和 4砂 两

种抗血清调查了 巧 个群体
,

他们是上海
、

福建
、

贵州
、

陕西
、

黑龙江
、

内蒙
、

甘肃
、

河南及广

东梅县等地汉族及西藏藏族
、

辽宁满族
、

四川彝族
、

吉林朝鲜族和广西的壮族
,

共 Α ∀ Ν 人
,

发现 45 6
7 二8一 9 型两人

,

均为汉族
匕
据报道

,

合湾省已调查了三个群体 6Μ ΙΦ
,

! ∀ ! <

/ 3Φ 。 , 。Α
& ,

! ∀ ; < α Ι Φ Ψ ∗ Γ 7 β
& ,

! ; ! 9 共  ; Α 人
,

未发现 45 6
7 一8一 9 型

。

在以上共

调查的 Χ  ! 名中国人中
, 45 6

7一 8一9 型仅发现两例
,

按 Ω∃ Ι ϑ 7 Φ Γ 等6 ! Ν Χ 9的方法计

算 4互基因频率
,

为
&

Α Α 。 %夕∀ Α
一

年在南太平洋地区的 Ν : Α乒名波利尼西亚人中发现 45

6
7一 8一 9 型 Χ Χ 人

,

表现型频率为
&

∀ ∀ !务
,

4天基因频 率
·

为
&

! : 6⎯
∃ ∃ > Θ3∗%> ∗ , Ι %

· ,

污∀ Α 9
。

从以上数据可以看出居住在南太平洋地区的波利尼酋亚人及印第安人 45 67 一

8 一 9 型频率高于日本人与中国人
。

6 ! ! 年 Α 月 ; 日收稿9
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