
其广泛的教育计划包括一系列国际知名的出版物以及

会议、研讨会、访问学者等重要活动，旨在为医务人

员、患者及其家人提供终身教育机会，提高社会和政

策决策者对地中海贫血的认识，促进国家医疗保障体

系全覆盖、针对地中海贫血制定有正对性预防、控制

和临床管理方案。

地中海贫血的治疗现状

地中海贫血治疗：地中海贫血治疗：地中海贫血治疗：
新进展新希望新进展新希望新进展新希望

近年来进入市场的一种新型药物是 luspatercept-
aamt，一种促红细胞成熟剂，即在红细胞成熟后
期起作用的药物。 它延长了地中海贫血患者产
生的红细胞的寿命，使它们成熟而不是被驱使

过早破坏（溶血）。

这样，血红蛋白水平就会上升，输血的次数会

减少。 从长远来看，较低的输血需求有助于减
少铁过载和螯合需求，从而减少就诊次数并提

高生活质量。

Luspatercept-aamt 可能对非输血依赖性地中海贫血
特别有效，因为它能将血红蛋白水平提高 1.0-1.5
g/dL ，在某些情况下甚至可以完全不需要输血。

是否有任何其他全新的疗法？
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国际地贫联盟（TIF）的作用？

国际地贫联盟 (TIF) 是一个非营利性、非政府组织，
代表来自全球 66 个国家/地区的 226 个地中海贫血组
织，致力于支持每位地中海贫血患者平等的获得以
患者为中心的治疗、社会关怀和其他扶持的权利和
社会制度。

该组织自 1996 年起与世界卫生组织 (WHO) 建立正式
关系，于 2017 年获得联合国经济及社会发展理事会
(ECOSOC) 的特别咨商地位，并自 2018 年起与欧盟委
员会建立正式伙伴关系。

如需更多信息，敬请访问
www.thalassaemia.org.cy

Translated in Chinese by Youding Chen and Proof reading by
Dr. Yihua Fan in New Sunshine Charity Foundation

地中海贫血是一种遗传性贫血，由于人体无法制
造足够的健康红细胞，导致红细胞中的血红蛋白
功能缺陷。

地中海贫血治疗的主要手段为：重型地中海贫血
或依赖输血型的地中海贫血患者需要定期输血
（通常为每2-5周输血一次）：或非输血依赖型地
中海贫血患者在特定情况下，例如在感染、怀孕
期间，根据需要进行临时性输血，数周或数月一
次即可。

此外，患者必须采取螯合疗法（口服或者皮下下
注射）以降低因长期输血而在体内积聚的铁元素
的毒性。血液科专科医生与其他领域医生建立跨
学科合作，对患者进行管理，这样才能供多方位
的整体护理。 这是因为地中海贫血是一种会影响
几乎所有重要器官的疾病。

如果治疗得当且依从性好，常规疗法就很有效，
患者可以享受很高的生活质量，预期寿命接近正
常水平。 骨髓移植可以实现完全治愈，尽管这主
要推荐给年龄小、治疗效果好的儿科患者，并且
有完全匹配的同胞供体。但该过程有一定风险，
主要与移植前的预处理方案有关，同时也可能会
影响生育能力。



基因疗法如何发挥作用？

目前是否有任何已经获批的治疗地

中海贫血的基因疗法？基因疗法是一种崭新的、令人兴奋的治疗方法，
理论上使得完全治愈所有患者成为可能。

基因疗法通过处理缺陷基因从根本上解决这一问
题，从而可以提供该基因的健康片段，或激活可
以替代该基因的遗传旁路，产生大量其他类型的
血红蛋白， 包括胎儿血红蛋白 (HbF)，最终形成健
康的红细胞。  通过这种方式，患者不再依赖输
血，或者至少大幅减少输血需求。

其他基因疗法的研发进展如何？

什么是基因疗法？

大多数基因疗法，无论是已批准使用的还是目前
正在研制中的，都遵循相同的模式。 一般来说，
一旦认为患者身体健康状况良好，可以接受基金
疗法的治疗，首先会动员（收集）造血（血液形
成）干细胞，然后通过患者的静脉采集（提取）
一定数量的干细胞。

这些干细胞是存在于骨髓内，可产生红细胞。 采
集后后，它们被送到专门实验室。在那里它们接
受基因干预（编辑），然后包含这种编辑细胞的
成品被送到合作的移植中心。

患者先接受化疗或预处理，以减少“不健康”的干细
胞，并在骨髓中为新细胞的生长腾出空间。 处理
过的干细胞通过静脉滴注，就像输血一样进入患
者体内。 在接下来的几天里，这些细胞繁殖并充
满骨髓，经过编辑的细胞现在将产生正常的红细
胞。

患者先接受化疗或预处理，
以减少“不健康”的干细胞，
并在骨髓中为新细胞的生长腾出空间。 处理过的
干细胞通过静脉滴注，就像输血一样进入患者体
内。 在接下来的几天里，这些细胞繁殖并充满骨
髓，经过编辑的细胞现在将产生正常的红细胞。

Betibeglogene autotemcel 是一种基于基因添加的
基因疗法，这是一种基因干预，其中使用病

毒载体（一种人工病毒）将健康版 β-珠蛋白
基因的一个或多个拷贝插入并整合到患者造

血细胞的 DNA 中 -样构造。

由和 研发，被称为 exa-cel 的基因编辑疗法，
已经非常有望通过欧盟和美国药监部门的审

核。 该疗法在临床试验中的结果非常乐观，
同时也能用于治疗镰状细胞贫血。

还有其他几种治疗方法正在研发中，其中大

部分是基于基因编辑技术，一种基因干预手

段，使用CRISPR-Cas9等酶技术对目标 DNA 区域
进行编辑。

如果处于适当的水平，这种基因编辑技术可

能会重新激活胎儿血红蛋白 (HbF) 的产生，适
用于出生后缺乏“成人血红蛋白”的情况。 其
他基因疗法因编辑导致地中海贫血的实际遗

传缺陷，更具挑战性，需要更多时间才能产

生安全有效的结果。

TIF 面向患者和家长的 Thal eCourse 节选
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