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   4  01  已取得CFDA第一章   地中海贫血防控整体解决方案

01   发病率高 --广东人群携带率16.8%，每六个人有一个是携带者

02  危害性大 --中重度地贫患儿的出生给家庭和社会带来了极大的精神和经济负担

03  单基因遗传性疾病  --地贫难治但可防，婚前、孕前和产前筛查可有效避免  

                                                 中重度地贫儿出生

地中海贫血三大特点



   5  01  已取得CFDA第一章   地中海贫血防控整体解决方案

地贫防控基本内容

01    形式多样的健康教育

02    严格把关的三道防线（婚前、孕前和产前）

03    层层递进的三级网络（镇、县、市）

04    明确规范的技术指导

05    先进便捷的技术服务

06    专业广泛的学术培训

07     及时有效的信息管理



   6  01  已取得CFDA第一章   地中海贫血防控整体解决方案

凯普地贫防控整体解决方案

01     全面的产品系列

02    高效的技术服务

03    先进的信息平台

04    权威的学术支持

05    丰富的防控经验



   7  01  已取得CFDA第一章   地中海贫血防控整体解决方案

凯普地贫防控整体解决方案—系列产品

系列产品 CFDA 检测范围 检测步骤 产品优势

α-和β-地中海贫血

基因检测试剂盒

2012年3月 3种α-地贫缺失

型、3种α-地贫

突变型和15种β

-地贫突变型

两次PCR、

一次杂交、

同步检测

1. 首次实现α-地贫突变、α-地贫缺

失、β-地贫突变同步检测

2. 首次取得α-地贫突变CFDA认证

3. 首次采用基因芯片法取代核酸电

泳检测α-地贫缺失

α-地中海贫血基因

检测试剂盒

2015年3月 3种α-地贫缺失

型和3种α-地贫

突变型

一次PCR、

一次杂交、

同步检测

唯一单检α-地贫实现同步检测

β-地中海贫血基因

检测试剂盒

2015年3月 17种β-地贫突

变型

基因芯片、

导流杂交

满足国家技术服务指南，能够判断

所有位点的纯合及杂合

国内唯一具有单检和联检地贫基因检测产品能力
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凯普地贫防控整体解决方案—技术服务

由镇、县、市组成地贫防控三级网络，

筛查阳性患者统一转诊至地贫诊断中心。

转诊过程中采用“滤纸干血斑地贫基因诊

断”新技术模式，该技术方法简便，易于

操作，递送方便，避免了单一静脉采血，

样本递送不便和易发生DNA降解的问题，

是方便患者，减少痛苦，提高检测质量

的新技术。
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凯普地贫防控整体解决方案—信息平台

第一章   地中海贫血防控整体解决方案

为了保证三级网络信息传递的

准确性、便捷性，建立筛查人

群的健康档案，进行有效的跟

踪随访，凯普联合梅州市妇幼

保健院设计研发了专业的地贫

检测信息管理平台，该平台可

以实现数据共享、自助查询、

随访提示、档案管理、数据分

析等功能，实现了地贫防控的

信息化管理。
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凯普地贫防控整体解决方案—学术宣传

第一章   地中海贫血防控整体解决方案

1. 现阶段配合临床单位发表了4篇地贫基

因检测相关SCI文章，分别为海南、江

西、梅州、潮州地区的地贫情况调查。

2. 邀请专家参加各省遗传检验会议，介绍

各自的防控经验，形成经验交流的网络

平台，共建地贫诊断的学术制高点。

设计展板海报、提供宣传视频、开展宣

传讲座、发放宣传资料、建设宣传网站，

提供致地中海贫血筛查夫妇的一封信
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凯普地贫防控整体解决方案—防控经验（梅州妇幼）

第一章   地中海贫血防控整体解决方案

凯普联合梅州市妇幼保健院建立最先进

的梅州地贫基因检测实验室，共同开发

地贫筛查信息管理系统，实施地贫防控

镇、县、市三级网络，采用滤纸干血斑

采集卡进行样本传送，采用最全面的初

筛方法，将初筛漏诊率降到最低
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凯普地贫防控整体解决方案—防控经验（广东省计生）

第一章   地中海贫血防控整体解决方案

2013年，凯普联合广东省计生、广州

市计生、东莞市计生共同申报广东省

地贫防控课题，广东省100多家计划生

育研究所进行地贫初筛，采用最简便

的地贫筛查流程，通过滤纸干血斑采

集卡寄样至广东省计生、广州市计生，

至今已检测9000多对夫妇。
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凯普地贫防控整体解决方案—防控经验（南海计生）

第一章   地中海贫血防控整体解决方案

南海计生是全国临床单位中最早的地

贫防控试点，地贫防控经验丰富，成

绩显著，南海计生的筛查流程即全面

又有针对性，保证了整个地贫筛查体

系的先进性和经济性
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耳聋居全国各类残疾之首，50%以上由遗传因素导致

第二章   耳聋易感基因检测

基因 耳聋表现 正常人所占比例 聋人中所占比例 遗传方式

GJB2 先天性耳聋 2-3% 21% 常染色体隐性遗传

SLC26A4
（PDS）

先天性耳聋
迟发性耳聋 1-2% 14.5% 常染色体隐性遗传

一巴掌致聋

12S rRNA 药物性耳聋 0.3% 4.4% 线粒体母性遗传
药物敏感性耳聋

GJB3 后天性耳聋 我国本土上克隆的第一个遗传疾病基因

致聋基因



   16  01  已取得CFDA第二章   耳聋易感基因检测 临床应用
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检测种类：用于检测中国人常见的4个耳聋相

关基因(GJB2, GJB3, SLC26A4和12S rRNA)

的13个突变热点

样本类型：外周血

膜条示意图

临床应用：可用于耳聋患者的病因诊断、遗传

咨询、产前诊断和新生儿听力筛查

第二章   耳聋易感基因检测 产品介绍



   18  01  已取得CFDA第二章   耳聋易感基因检测 产品优势

01    高覆盖率：检测遗传性耳聋4个基因13个突变点，非综合征耳聋检出率>85%

02    高准确率：1050例临床样本与测序结果符合率100%

03    高分辨率：可检测出杂合、纯合及复合杂合突变位点

04    取样简便：新生儿取几滴足跟血，成人仅需2ml外周血即可完成实验

05    适用广泛：耳聋患者的病因诊断、遗传咨询、产前诊断和新生儿听力筛查

06    周期快速：完成整个检测仅需3.5-4小时

07    技术先进：PCR+低密度基因芯片导流杂交平台，自动化程度高



—  * — 

Transition Page

过渡页 01    地中海贫血防控整体解决方案

02    耳聋易感基因检测

04    遗传病核酸检测产品技术优势

03    G6PD缺乏症基因检测



   20  01  已取得CFDA第三章    G6PD缺乏症基因检测

葡萄糖-6-磷酸脱氢酶（G6PD）缺乏症是最常见
的一种遗传性酶缺乏病,俗称蚕豆病

主要分布在我国长江以南各省
，包括海南、广东、广西、云
南、贵州、四川等地

G6PD缺乏症发病原因是由于G6PD基因突变，
导致该酶活性降低，红细胞不能抵抗氧化损伤
而遭受破坏，引起溶血性贫血。临床表现为慢
性非球形细胞溶血性贫血、蚕豆病、药物性溶
血、新生儿黄疸及某些感染性溶血

G6PD基因在X染色体上，
不完全显性遗传，病人男
性多于女性



   21  01  已取得CFDA第三章    G6PD缺乏症基因检测 产品介绍

检测种类：用于检测中国人常见的14个G6PD

基因突变位点

样本类型：外周血

膜条示意图

技术平台：PCR+基因芯片导流杂交技术平台

Bio 95N 392N 487N 493N ----
1376M 95M 392M 487M 493M 1387M

1376/1381N 1004N 1024N 1311N 1360N 1387/1388N
1381M 1004M 1024M 1311M 1360M 1388M
---- 592N 592M 871N 871M ----

位点分布：
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01    高覆盖率：90%以上中国人常见突变类型

02    高准确率：1050例临床样本与测序结果符合率100%

03    高分辨率：可检测出杂合、纯合及复合杂合突变位点

04    取样简便：新生儿取几滴足跟血，成人仅需2ml外周血即可完成实验

05    适用广泛：新生儿筛查、孕前筛查、溶血性贫血检测等

06    周期快速：完成整个检测仅需3.5-4小时

07    技术先进：较传统方法敏感度好、准确性高，避免对女性杂合子的漏诊
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   24  01  已取得CFDA第四章  遗传病核酸检测产品技术优势 技术平台

自主研发的低密度基因芯片导流杂交技术
两项美国专利一项中国专利

第一代 第二代 第三代



   25  01  已取得CFDA第四章  遗传病核酸检测产品技术优势 检测流程

样本采集

DNA提取

导流杂交

PCR扩增

结果显色



   26  01  已取得CFDA第四章  遗传病核酸检测产品技术优势 技术优势

01    通量适宜：一次检测0-30或0-90人份，满足不同临床需求

02    信价比高：仪器小巧，节省空间，成本适中

03    产品丰富：适用于所有凯普杂交平台产品，HPV、STD、地贫、耳聋、G6PD

04    成熟稳定：十年丰富临床研发经验，HPV产品业内首选

05    技术先进：PCR+低密度基因芯片导流杂交平台，半自动、全自动任您选择

06    行业趋势：核酸检测将成为遗传代谢病检测的首选技术方法
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凯普新产品试用活动正在进行中

1：耳聋易感基因检测试剂盒（PCR+导流杂交法）

2：G6PD缺乏症基因检测试剂盒（PCR+导流杂交法）

3：α-和β-地中海贫血基因检测试剂盒（PCR+膜杂交法）

4：乙型肝炎病毒核酸定量检测试剂盒（PCR-荧光探针法）

5：HPV（23分型）核酸分型检测试剂盒（荧光PCR法）

6：性传播疾病（STD）系列产品（PCR-荧光探针法）

欢迎光临凯普展位：2号楼H厅 J-016



良心品质
科学管理

Thank 
you！


