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說明及建議 
Interpretation and Recommendation 

中型乙型海洋性貧血 

β-Thalassemia Intermedia 

疾病簡介 

    乙型海洋性貧血(β-thalassemia)以基因點突變為主，一般人有 2 個β基因，位於第 11 號染色體

上，由於基因突變而喪失功能，無法製造正常的β血球蛋白鏈。依據突變點位不同，基因型大致可分

為兩類，第一類是乙型血紅蛋白鏈仍可少部分表現，稱為β+，而第二類則會導致乙型血紅蛋白鏈完

全無法合成，稱為 β0。β+/β+ 或 β0/β+ 多為中型乙型海洋性貧血患者，而 β0/β0 則為重型乙

型海洋性貧血，又稱庫利氏貧血(Cooley′s anemia)患者，如果胎兒是重型乙型海洋性貧血患者，超

音波檢查一般很難看出異常，但是出生 6-24 個月，開始出現臨床症狀。 

 

遺傳模式 

體染色體隱性遺傳，若父母親皆為乙型海洋性貧血帶因者，其本身並不會發病或有任何症狀，

下一代不分性別有 1/4 機率生下患者。 

 

臨床症狀 

患者發病年齡差異較大，貧血狀況為輕度到中度，多數患者不需於幼兒期開始定期輸血，其他

的臨床症狀可能有黃疸、肝脾腫大、血栓併發症風險增加等臨床症狀；另外，患者可能因骨髓內紅

血球肥大，導致髓外紅血球大量增生，進而影響骨頭或面部畸型、骨質疏鬆、長骨病理性骨折及影

響紅血球生成。 

 

建議 

建議由專業人員進行臨床醫學及遺傳諮詢。 
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