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摘要：贫血是临床高发的血液系统异常症状，病因复杂、分型繁多，不同类型贫

血的治疗方案和预后存在较大差异，精准分型是临床诊疗的前提。传统临床诊断

大多依靠临床症状，误诊、漏诊率高。随着检验技术的不断更新，血常规参数、

生化指标、血细胞形态学检测、分子基因检测等技术也被应用到贫血鉴别诊断当

中。本文结合近年临床研究成果，对各种检验技术在常见贫血类型鉴别中的应用

价值进行梳理，分析其临床优势和适用场景，总结目前的应用现状和进展，为临

床贫血精准分型、个体化治疗提供实验室参考依据。

关键词：贫血；临床检验；类型鉴别；基因检测

贫血是以外周血红细胞容量、血红蛋白水平低于正常参考值为主要特征的临

床综合征，不是独立的疾病，可以由造血原料缺乏、造血功能异常、红细胞破坏

过多、失血等多种因素引起，包括缺铁性贫血、巨幼细胞性贫血、地中海贫血、

溶血性贫血等十几种常见类型
[1]
。不同贫血的临床症状相似度高，但是治疗原则

完全不同，盲目治疗容易延误病情、增加医疗风险。临床检验是贫血分型的主要

方法，与传统的经验诊断相比，可以量化血液、生化、基因等指标，准确地区分

贫血的病因和类型。近年来，自动化检验设备和分子诊断技术的普及，使贫血鉴

别诊断由常规筛查向精准分型转变，本文主要综述各类临床检验技术在贫血类型

鉴别中的最新应用进展。

一、常规血液检验在贫血鉴别中的基础应用

1.1 血常规红细胞参数检测

血常规是贫血筛查和初步分型的首选基础检验，其中平均红细胞体积、平均

红细胞血红蛋白含量、红细胞分布宽度等核心参数，可以快速区分大细胞性、小

细胞低色素性、正细胞正色素性三大类贫血
[2]
。小细胞低色素性贫血中，缺铁性

贫血患者红细胞分布宽度显著升高，提示红细胞大小不均，地中海贫血患者红细

胞分布宽度多正常或者轻度升高，红细胞体积降低更明显，该参数组合可以有效

鉴别两类高发小细胞性贫血，临床筛查准确率可达 85%以上。巨幼细胞性贫血表

现为平均红细胞体积明显增大，红细胞、血红蛋白同时下降，可与其它类型贫血

相鉴别。

1.2 血涂片形态学检验

全自动血常规检测存在一定的局限性，血涂片人工镜检可以弥补仪器检测的

不足，直观观察红细胞形态、染色状态和异常细胞。溶血性贫血患者涂片可见破

碎红细胞、球形红细胞；巨幼细胞性贫血可见大红细胞、巨幼变粒细胞；地中海

贫血可见靶形红细胞。该检验操作简便、成本低，可以作为常规筛查的补充手段，

避免单纯仪器检测造成的分型误差，适合于基层医院初步鉴别诊断
[3]
。

二、生化特异性指标检验的精准鉴别价值

生化特异性指标可以准确定位贫血的病因，从而达到病因层面的分型诊断，



是常规血常规的重要补充
[4]
。铁代谢指标是鉴别缺铁性贫血的主要依据，缺铁性

贫血患者血清铁、血清铁蛋白明显降低，总铁结合力升高；地中海贫血、慢性病

性贫血患者铁代谢指标多正常或者升高，可以直接排除缺铁性病因。叶酸、维生

素 B12 检测可特异性地诊断巨幼细胞性贫血，患者两类指标水平明显低于正常阈

值，结合血常规大细胞性贫血特征即可确诊。另外乳酸脱氢酶、胆红素升高可以

提示溶血性贫血，是溶血类贫血鉴别的重要依据。此类生化指标针对性强，可以

区分出症状相似、病因不同的贫血类型，提高分型的准确性。

三、分子基因检测的进阶应用进展

对于常规检验难以区分的疑难、遗传性贫血，基因检测是精准分型的金标准。

地中海贫血是由于珠蛋白基因缺陷引起的遗传性贫血，常规血常规、生化指标只

能初步筛查，不能明确基因突变类型。近年来，高通量基因测序技术渐渐被应用

到临床当中，可以准确地检测出α、β珠蛋白基因的突变位点，从而确定地中海

贫血的分型，还能区分缺铁性贫血和地中海贫血重叠的病例，避免出现误诊的情

况
[5]
。另外基因检测可以用于遗传性溶血性贫血的分型诊断，弥补形态学和生化

检验的不足。该技术主要适用于疑难贫血、遗传性贫血和孕前、产前筛查，是目

前贫血精准诊断的前沿技术。

四、检验技术联合检测的临床应用

单一的检验技术存在明显的诊断局限性，不能满足复杂贫血、合并型贫血的

精准鉴别需求，多技术联合检测已经成为目前临床贫血分型的主流应用模式。临

床常规使用血常规参数初筛加生化指标定性为基础的联合方案，可以快速鉴别出

大部分常见的贫血类型，对于小细胞低色素性贫血，通过红细胞参数和铁代谢、

血红蛋白 A2 指标的结合，可以区分缺铁性贫血和地中海贫血，降低单一血常规

检测的误诊率
[6]
。对于临床表现复杂、合并多种诱因的贫血患者，如老年慢性病

合并贫血、孕期合并遗传性贫血等，在常规检验的基础上结合形态学镜检，可以

进一步排查溶血、骨髓异常等潜在病因。对于高度疑似遗传性贫血、疑难难治性

贫血的患者，用形态学、生化、基因检测三者结合的模式，可以完全弥补单一技

术的诊断盲区，明确基因分型和病变机制，为临床精准治疗和遗传咨询提供完整

的依据。

五、结论

临床检验技术在贫血类型鉴别中呈现分层化、精准化发展趋势。血常规、血

涂片检验可以快速筛查贫血并初步分型，适合基层常规诊疗；生化特异性指标可

以明确贫血病因，实现临床精准分型；基因检测对遗传性、疑难性贫血有诊断盲

区，可以弥补传统检验的不足。各种检验技术各有优势、互相补充，形成了初步

筛查、精准分型、疑难确诊的完整诊断体系。随着智能化检验技术以及多指标联

合诊断模型的普及，贫血鉴别诊断的效率和准确率会越来越高，为临床个体化、

规范化治疗提供更可靠的实验室支撑。
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