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人类白细胞抗原基因分型方法分辨水平的专家共识

中国血小板基因数据库协作组 浙江省血液中心

　 　 摘要：人类白细胞抗原（ｈｕｍａｎ ｌｅｕｋｏｃｙｔｅ ａｎｔｉｇｅｎ，ＨＬＡ）基因分型已广泛应用于造血干细胞捐献者资料库建立、
供受者组织配型、血小板基因数据库建立以及疾病关联诊断、遗传学和其他科学研究。 随着 ＨＬＡ 等位基因数量的

增加和分型技术发展，对于 ＨＬＡ 基因分型分辨水平界定、供受者 ＨＬＡ 位点结果描述和配合判定等存在一定差异，为
提高对 ＨＬＡ 基因分型分辨水平的界定和解读的规范性，ＨＬＡ 基因检测实验室和临床移植领域的多名专家，依据国

内外相关文献和临床实践制定此专家共识，对国内 ＨＬＡ 基因分型分辨水平的定义、分型方法、供受者结果描述和相

合判定等进行了概述并达成共识，以期进一步规范实验室 ＨＬＡ 基因分型，保障检测结果的准确性。
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人类白细胞抗原 （ ｈｕｍａｎ ｌｅｕｋｏｃｙｔｅ ａｎｔｉｇｅｎ，
ＨＬＡ）具有高度遗传多态性，在移植免疫、输血医

学、疾病关联和诊断、药物不良反应监测等领域具

有重要的意义［１⁃８］。 随着基因分型检测技术的发
展，越来越多的 ＨＬＡ 等位基因被鉴定出来，截至

２０２４ 年 １ 月已发现 ＨＬＡ 等位基因数量为 ３８ ００８
个［９⁃１０］。 目前，对于 ＨＬＡ 基因分型方法的分辨水
平界定、供受者 ＨＬＡ 位点结果描述和配合判定等，
各实验室在执行和解读层面上有所差异；如无统一

约定或共识，可能存在 ＨＬＡ 基因分型结果的理解

和判读上形成歧义的情况。 为提高对 ＨＬＡ 基因分

型分辨水平的界定和解读的规范性，ＨＬＡ 基因检测

实验室和临床移植领域的多名专家，在全面复习相

关文献的基础上，经过充分讨论，就国内 ＨＬＡ 基因

分型的分辨水平定义、分型方法、供受者结果描述

和相合判定等形成了此专家共识，以期进一步规范

实验室 ＨＬＡ 基因分型，保障检测结果的准确性和

结果描述的正确性，以方便临床使用。

１　 ＨＬＡ 等位基因命名表述方式

世界卫生组织 ＨＬＡ 因子命名委员会制定了
ＨＬＡ 等位基因的命名原则［９］，它涉及多条规定，主
要是采用 ４ 个区域的数字进行等位基因的区分，每
个区域中间用冒号分开（图 １，以 ＨＬＡ⁃Ａ∗０１: ０１:
０１: ０２Ｎ 为例）。 第 １ 个区域数字用于描述等位基

因所属的家族，多数与血清学家族相对应；第 ２ 个

区域数字表示编码区改变；第 ３ 个区域数字表示编
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码区同义突变；第 ４ 个区域数字表示内含子或 ５′或
３′非编码区的变异。 此外，异常表达的等位基因在

名称后加上后缀，如 Ｎ、Ｌ、Ｓ、Ｃ、Ａ、Ｑ。 其中，“Ｎ”表
示该等位基因无对应蛋白表达产物，称为无效等位

基因（ｎｕｌｌ ａｌｌｅｌｅ）；“Ｌ”表示与正常水平相比，具有

“低”细胞表面表达的等位基因（ ｌｏｗ ａｌｌｅｌｅ）；“Ｓ”表
示该等位基因的蛋白表达产物不在细胞表面而为

可溶性“分泌”分子（ｓｅｃｒｅｔｅｄ ａｌｌｅｌｅ）；“Ｃ”表示该等

位基因蛋白表达产物位于“细胞质”而不是细胞表

面（ｃｙｔｏｐｌａｓｍ ａｌｌｅｌｅ）；“Ａ”表示“异常”表达，但是对

该等位基因蛋白是否表达以及蛋白表达的定位存

在疑问（ａｂｅｒｒａｎｔ ａｌｌｅｌｅ）；“Ｑ”表示“可疑”表达，该
等位基因的突变点已在其他等位基因中被证实会

影响抗原的正常表达水平（ｑｕｅｓｔｉｏｎａｂｌｅ ａｌｌｅｌｅ）。

图 １　 ＨＬＡ⁃Ａ∗０１ ∶０１ ∶０１ ∶０２Ｎ 命名示意

Ｆｉｇｕｒｅ １　 Ｔｈｅ ｎａｍｉｎｇ ｄｉａｇｒａｍ ｆｏｒ ＨＬＡ⁃Ａ∗０１ ∶０１ ∶０１ ∶０２Ｎ

２　 ＨＬＡ 基因分型方法

ＨＬＡ 基因分型检测位点主要有 ＨＬＡ⁃Ⅰ类基因

（ＨＬＡ⁃Ａ、⁃Ｂ 和⁃Ｃ）和 ＨＬＡ⁃Ⅱ类基因（ＨＬＡ⁃ＤＲＢ１、⁃
ＤＱＢ１ 和⁃ＤＰＢ１） ［１１⁃１４］。 近年来随着技术的发展，实
验室常见方法有聚合酶链反应序列特异性引物

（ｐｏｌｙｍｅｒａｓｅ ｃｈａｉｎ ｒｅａｃｔｉｏｎ ｓｅｑｕｅｎｃｅ⁃ｓｐｅｃｉｆｉｃ ｐｒｉｍｅｒ，
ＰＣＲ⁃ＳＳＰ）、序列特异性寡核苷酸探针 （ ＰＣＲ ｓｅ⁃
ｑｕｅｎｃｅ ｓｐｅｃｉｆｉｃ ｏｌｉｇｏｎｕｃｌｅｏｔｉｄｅ ｐｒｏｂｅ， ＰＣＲ⁃
ＳＳＯＰ） ［１５］、ＰＣＲ 直接测序（ＰＣＲ⁃ｓｅｑｕｅｎｃｅ ｂａｓｅｄ ｔｙｐ⁃
ｉｎｇ，ＰＣＲ⁃ＳＢＴ） ［１６⁃１８］、二代测序（ ｎｅｘｔ ｇｅｎｅｒａｔｉｏｎ ｓｅ⁃
ｑｕｅｎｃｉｎｇ，ＮＧＳ） ［１９⁃２６］和第三代测序技术（ ｔｈｉｒｄ ｇｅｎ⁃
ｅｒａｔｉｏｎ ｓｅｑｕｅｎｃｉｎｇ，ＴＧＳ 或者单分子测序技术）等方

法［２７⁃２９］。 每种方法分辨水平存在差异，常见方法特

点及其分辨水平比较见表 １。 工作中应根据实验

目的和检测要求选择相应的方法。

３　 ＨＬＡ 基因分型的分辨水平

３．１　 低分辨（ｌｏｗ ｒｅｓｏｌｕｔｉｏｎ）
基于标本序列分析结果指定出的等位基因，仅

能达到 ＨＬＡ 等位基因命名的第 １ 个区域前 ２ 位数

值对应的特异性。 若分辨率与血清学结果相当，则
该分型结果也称为低分辨。
３．２　 中分辨（ｉｎｔｅｒｍｅｄｉａｔｅ ｒｅｓｏｌｕｔｉｏｎ）

基于标本序列分析结果指定出的等位基因通

常能指定出 １ 组等位基因的第 １ 个区域数值相同

而第 ２ 个区域是某几个等位基因的组合，分辨水平

达不到高分辨，但排除了部分第 ２ 个或者其他区域

有区别的等位基因［１５］。
３．３　 高分辨（ｈｉｇｈ ｒｅｓｏｌｕｔｉｏｎ）

基于标本序列分析结果能指定出 １ 组等位基

因，它们的肽结合位点区域核苷酸编码的氨基酸序

列相同，并可排除不表达等位基因。 肽结合位点包

括 ＨＬＡ⁃Ⅰ类 α 链的结构域 １ 和 ２（对应外显子 ２
和外显子 ３）以及 ＨＬＡ⁃Ⅱ类 α 和 β 链的结构域 １
（对应外显子 ２） ［３０⁃３３］。
３．４　 超高分辨（ｕｌｔｒａ⁃ｈｉｇｈ ｒｅｓｏｌｕｔｉｏｎ）

基于标本序列分析（包括除抗原结合区域外的

其他外显子、内含子、非编码区域等）结果指定出的

等位基因，其分辨精确程度大于高分辨水平，但不

完全达到等位基因分辨水平，多数情形下见于 ＮＧＳ
和 ＴＧＳ 技术进行 ＨＬＡ 分型的结果［３４⁃３６］。
３．５　 等位基因分辨（ａｌｌｅｌｉｃ ｒｅｓｏｌｕｔｉｏｎ）

基于标本 ＤＮＡ 序列分析结果，通常是全区域

的序列测定和相分析，应可以指定出唯一的 ＨＬＡ
等位基因，并能区分 ＨＬＡ 等位基因命名的全部数

字域的碱基差异［３７］（图 ２），与世界卫生组织 ＨＬＡ
因子命名委员会命名的单个等位基因名称一致。
例如 ＨＬＡ⁃Ａ∗０１: ０１: ０１: ０１ 和 ＨＬＡ⁃Ａ∗０２: ０３: ０２。
表 １　 不同 ＨＬＡ 基因分型方法的特点及其分辨水平

Ｔａｂｌｅ １ 　 Ｃｈａｒａｃｔｅｒｉｓｔｉｃｓ ａｎｄ ｒｅｓｏｌｕｔｉｏｎ ｌｅｖｅｌｓ ｏｆ ｄｉｆｆｅｒｅｎｔ
ｍｅｔｈｏｄｓ ｆｏｒ ＨＬＡ ｇｅｎｏｔｙｐｉｎｇ

特点 结果分辨水平
ＰＣＲ⁃ＳＳＰ 操作相对简单；基于已知序列设计引

物；１ 个 ＨＬＡ 位点分型需要多对引
物；检测新突变点能力较弱

低、中、高分辨，
多数为低分辨

ＰＣＲ⁃ＳＳＯＰ
（Ｌｕｍｉｎｅｘ
平台）

探针数量较大；依据探针数量分为低
分辨和高分辨试剂；基于已知序列设
计探针；检测新突变点能力一般

低、中、高分辨，
多数为中、高分
辨

ＰＣＲ⁃ＳＢＴ 基于 Ｓａｎｇｅｒ 测序原理，为公认的金标
准方法；需要特定测序设备；分型中
存在不能确定 ＨＬＡ 等位基因组合
（模糊组合）情形

高分辨、超高分
辨、等位基因分
辨，多数为高分
辨

ＮＧＳ 高通量；可实现多个 ＨＬＡ 位点的同
步测序，成本较低；需要特定测序设
备；多数平台碱基读长较短；需要较
强的生物信息学分析

高分辨、超高分
辨、等位基因分
辨，多数为高分
辨、超高分辨

ＴＧＳ 高通量；可实现多个 ＨＬＡ 位点的同
步测序；需要特定测序设备；平台碱
基读长很长，可实现单一长链测定；
需要较强的生物信息学分析

高分辨、超高分
辨、等位基因分
辨，多数为超高分
辨、等位基因分辨
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注：以 ＨＬＡ⁃Ａ 位点为例

图 ２　 ＨＬＡ 基因分型分辨水平示意

Ｆｉｇｕｒｅ ２　 Ｓｃｈｅｍａｔｉｃ ｄｉａｇｒａｍ ｆｏｒ ＨＬＡ ｇｅｎｏｔｙｐｉｎｇ ａｔ ｄｉｆ⁃
ｆｅｒｅｎｔ ｒｅｓｏｌｕｔｉｏｎ ｌｅｖｅｌ

４　 ＨＬＡ 基因分型结果的描述方式

４．１　 ＨＬＡ 等位基因描述方式

根据实验室选用的检测方法及其分辨水平，报
告出相应的等位基因情况。 由于不同的检测方法

或者组合方法的分辨水平明显不同（图 ２），因此报

告应注明选用的方法，依据分析的序列情况指定等

位基因。
４．１．１　 单一等位基因描述方式

依据选用方法分辨水平的差异，可分成不同的

描述方式。 以 ＨＬＡ⁃Ａ∗０１: ０１: ０１: ０１ 为例，在等位

基因分辨水平可描述为 ＨＬＡ⁃Ａ∗０１: ０１: ０１: ０１；超
高分辨水平可描述为 ＨＬＡ⁃Ａ∗０１: ０１: ０１ 或者 ＨＬＡ⁃
Ａ∗０１: ０１；高分辨水平可描述为 ＨＬＡ⁃Ａ∗０１: ０１ 或

者 Ｇ 组（参见 ４．１．３）或者 Ｐ 组（参见 ４．１．４）；中分辨

水平可描述为 ＨＬＡ⁃Ａ∗０１: ０１ ／ ０１: ０２ 的形式；低分

辨水平可描述为 ＨＬＡ⁃Ａ∗０１。
４．１．２　 一组或多个等位基因组合描述方式

当标本检测存在不能确定 ＨＬＡ 等位基因组合

（模糊指定），可采用 １ 组或多个等位基因组合的描

述方式，等位基因间采用“ ／ ”描述。 例如 ＨＬＡ⁃Ａ∗
０１: ０１ ／ ０１: ０２ ／ ０１: ０３，它们可能是 ＨＬＡ⁃Ａ∗０１: ０１、⁃
Ａ∗０１: ０２、⁃Ａ∗０１: ０３ 中的任意一个；当等位基因

数目过多时，可描述为 ＨＬＡ⁃Ａ∗０１: ＸＸ。
４．１．３　 ＨＬＡ 等位基因 Ｇ 组描述方式

肽结合位点区域（ＨＬＡ ⁃Ⅰ类的外显子 ２ 和 ３，
ＨＬＡ⁃Ⅱ类的外显子 ２）核苷酸序列相同的 １ 组 ＨＬＡ
等位基因，用这组等位基因中最小数字等位基因前

３ 个区域数字后加上大写 Ｇ 进行描述。 如 ＨＬＡ⁃
Ａ∗０１: ０２: ０１: ０１ ／ Ａ∗０１: ０２: ０１: ０２ ／ Ａ∗０１: ０２: ０１:
０３ ／ Ａ∗０１: ４１２ ／ Ａ∗０１: ４２０Ｎ，它们在肽结合域碱基

序列完全一致，可写为 ＨＬＡ⁃Ａ∗０１: ０２: ０１Ｇ。

４．１．４　 ＨＬＡ 等位基因 Ｐ 组描述方式

肽结合位点区域核苷酸编码的氨基酸相同的

１ 组 ＨＬＡ 等位基因，用这组等位基因中最小数字等

位基因前 ２ 个区域数字后加上大写 Ｐ 进行描述。
如 ＨＬＡ⁃Ａ∗０１: ０２: ０１: ０１ ／ Ａ∗０１: ０２: ０１: ０２ ／ Ａ∗０１:
０２: ０１: ０３ ／ Ａ∗０１: ０２: ０２ ／ Ａ∗０１: ４１２ 这一组的等位

基因在肽结合域的编码蛋白完全一致，可描述为

ＨＬＡ⁃Ａ∗０１: ０２Ｐ。
４．１．５　 等位基因代码（ａｌｌｅｌｅ ｃｏｄｅｓ）描述方式

采用代码方式来描述一定范围内的等位基因。
例如： ＨＬＡ⁃ＤＲＢ１∗ ０１: ＡＤ 分 型 结 果 代 表 ＨＬＡ⁃
ＤＲＢ１∗０１: ０１ 或 ＨＬＡ⁃ＤＲＢ１∗０１: ０４。 等位基因代码

列表可从网页查阅 （ ｈｔｔｐｓ： ／ ／ ｂｉｏｉｎｆｏｒｍａｔｉｃｓ． ｂｅｔｈｅ⁃
ｍａｔｃｈｃｌｉｎｉｃａｌ． ｏｒｇ ／ ｈｌａ⁃ｒｅｓｏｕｒｃｅｓ ／ ａｌｌｅｌｅ⁃ｃｏｄｅｓ ／ ａｌｌｅｌｅ⁃
ｃｏｄｅ⁃ｌｉｓｔｓ ／ ａｌｌｅｌｅ⁃ｃｏｄｅ⁃ｌｉｓｔ⁃Ｉｎ⁃ｎｕｍｅｒｉｃａｌ⁃ｏｒｄｅｒ ／ ）， 它 包

含两个部分：１）通用代码，可用于多个等位基因组或

位点的代码，例如 ＨＬＡ⁃ＤＲＢ１∗０１: ＡＤ＝ＨＬＡ⁃ＤＲＢ１∗
０１: ０１ ／ ＤＲＢ１∗０１: ０４；ＨＬＡ⁃Ａ∗３０: ＡＤ ＝ ＨＬＡ⁃Ａ∗３０:
０１ ／ Ａ∗３０: ０４。 ２）等位基因特异性代码，用于血清学

交叉反应组的等位基因组合以及包含表达特征的等

位基因组合（Ｎ、Ｓ、Ｌ 等后缀）。 例如 ＨＬＡ⁃ＤＲＢ３∗
０１: ０１ ／ ０２: ０２＝ＨＬＡ⁃ＤＲＢ３∗０１ＴＰ(血清学交叉组的组

合)和 ＨＬＡ⁃Ａ∗２４: ０２ ／ ２４: ０９Ｎ ＝ＨＬＡ⁃Ａ∗２４: ＡＭＧ（含
无效等位基因的组合）。 在国内 ＨＬＡ 常规报告中，
一般不采用该描述方式。 但中国造血干细胞捐献者

资料库和脐带血造血干细胞库的入库标本分型中有

该描述方式。
４．１．６　 新等位基因描述方式

当检测标本中存在明确或疑似 ＨＬＡ 新等位基

因时，在未获得世界卫生组织 ＨＬＡ 因子命名委员

会正式命名前，建议采用带 ＮＥＷ 的方式进行描述，
例如 ＨＬＡ⁃ＤＲＢ１∗ １１: ＮＥＷ，１３: ＮＥＷ；同时针对不

同变异类型（表 ２），进行结果备注说明［３８］。
４．１．７　 ＨＬＡ 等位基因书写规范的说明

在 ＨＬＡ 等位基因结果的报告中，整个 ＨＬＡ 等

位基因用斜体表示，参照“１ ＨＬＡ 等位基因命名表

述方式”进行书写，ＨＬＡ 与基因座位是大写的方

式，星号、冒号、数字以英文格式输入。
４．２　 单体型描述方式

单体型是指个体从父母双方的其中任意一个遗

传获得的 １ 组 ＨＬＡ 等位基因组合。 通过家系分析

可以获得单体型，单体型描述通常按照 ＨＬＡ 位点在

６ 号染色体上位置（图 ３），依次描述对应位置上 ＨＬＡ
位点的等位基因情况，例如 ＨＬＡ⁃Ａ∗０２: ０７⁃Ｃ∗０１:
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０２⁃Ｂ∗４６: ０１⁃ＤＲＢ１∗０９: ０１⁃ＤＱＢ１∗０３: ０３。
表 ２　 各变异类型的描述方式

Ｔａｂｌｅ ２　 Ｔｈｅ ｄｅｓｃｒｉｐｔｉｏｎ ｆｏｒ ｖａｒｉａｎｔｓ ｉｎ ｄｉｆｆｅｒｅｎｔ ｔｙｐｅ

等位基因 １ 等位基因 ２ 备注（最接近等位基因＋
变异位置＋变异情况）

解释

碱基点突变 ＤＲＢ１∗１１: ＮＥＷ ＤＲＢ１∗１３: ＮＥＷ ＤＲＢ１∗１１: ０１, １３: ０２＋ｃ．２８４Ａ ／ Ｇ ＋ｃ．２８４Ａ ／ Ｇ，表示在 ２８４ 位 Ａ ／ Ｇ 杂合

ＤＲＢ１∗１１: ０１ ＤＲＢ１∗１３: ＮＥＷ ＤＲＢ１∗１３: ０２＋ｃ．２８４Ａ＞Ｇ ＋ｃ．２８４Ａ＞Ｇ，表示在 ２８４ 位 Ａ 突变成 Ｇ
插入、缺失、置换的
突变类型

ＤＲＢ１∗１１: ０１ ＤＲＢ１∗１３: ＮＥＷ ＤＲＢ１∗１３: ０２＋ｃ．２８４＿２８５ｉｎｓＧ ＋ｃ．２８４ｉｎｓＧ，表示在 ２８４＿２８５ 位之间插入 Ｇ

ＤＲＢ１∗１１: ０１ ＤＲＢ１∗１３: ＮＥＷ ＤＲＢ１∗１３: ０２＋ｃ．２８４ｄｅｌＧ ＋ｃ．２８４ｄｅｌＧ，表示在 ２８４ 位缺失 Ｇ
ＤＲＢ１∗１１: ０１ ＤＲＢ１∗１３: ＮＥＷ ＤＲＢ１∗１３: ０２＋ｃ．２８４＿２８６ｄｅｌＧＴ

ＧｉｎｓＡ
＋ｃ．２８４＿２８６ｄｅｌＧＴＧｉｎｓＡ 表示 ２８４、２８５、２８６
位缺失了 ＧＴＧ 后插入 １ 个碱基 Ａ

多个碱基突变或者多
种形式变异共存时

ＤＲＢ１∗１１: ＮＥＷ ＤＲＢ１∗１３: ＮＥＷ ＤＲＢ１∗ １１: ０１, １３: ０２ ＋ ｃ． ２８４Ａ ／ Ｇ，
２９９Ｃ ／ Ｔ

＋ｃ．２８４Ａ ／ Ｇ， ２９９Ｃ ／ Ｔ，表示 ２８４ 位 Ａ ／ Ｇ 杂
合，２９９ 位 Ｃ ／ Ｔ 杂合

ＤＲＢ１∗１１: ０１ ＤＲＢ１∗１３: ＮＥＷ ＤＲＢ１∗１３: ０２＋ｃ．２８４ｄｅｌＧ， ２９９Ｃ＞Ｔ ＋ｃ．２８４ｄｅｌＧ， ２９９Ｃ ／ Ｔ 表示 ２８４ 位缺失 Ｇ，
２９９ 位 Ｃ 突变成 Ｔ

无法确认是否插入
缺失或置换时

ＤＲＢ１∗１１: ＮＥＷ ＤＲＢ１∗１３: ＮＥＷ ＤＲＢ１∗１１: ０１，１３：０２＋ｃ．２８４ 存在插
入、缺失或置换

当可确定变异位置时标记具体位置

ＤＲＢ１∗１１: ＮＥＷ ＤＲＢ１∗１３: ＮＥＷ ＤＲＢ１∗１１: ０１，１３：０２＋２ 号外显子存
在插入、缺失或置换

当无法确定变异位置时，提供变异的外显
子

４．３　 基因型描述方式

单一 ＨＬＡ 位点基因分型，该位点基因型为 ２
个等位基因的组合。 例如 ＨＬＡ⁃Ａ∗ ０２: ０７: ０１, ３３:
０３: ０１。 当检测多个 ＨＬＡ 位点，基因型是个体的 ２
个 ＨＬＡ 单体型组合。 但在 ＨＬＡ 基因分型中，多数

情形下并未指定出单体型，因此并不列出单体型，
而是依次描述某个单一 ＨＬＡ 位点的基因型。 例如

ＨＬＡ⁃Ａ∗０２: ０７, ３３: ０３; ⁃Ｃ∗０１: ０２, ０３: ０２; ⁃Ｂ∗４６:
０１; ５８: ０１; ⁃ＤＲＢ１∗ ０３: ０１, ０９: ０１; ⁃ＤＱＢ１∗ ０２: ０１,
０３: ０３。

图 ３　 经典 ＨＬＡ⁃Ⅰ类基因和 ＨＬＡ⁃Ⅱ类基因在 ６ 号染色体

位置示意

Ｆｉｇｕｒｅ ３　 Ｔｈｅ ｓｃｈｅｍａｔｉｃ ｄｉａｇｒａｍ ｆｏｒ ｔｈｅ ｐｏｓｉｔｉｏｎｓ ｏｆ ｃｌａｓｓｉｃａｌ
ＨＬＡ⁃ＣｌａｓｓⅠａｎｄ ＨＬＡ⁃ＣｌａｓｓⅡｇｅｎｅｓ ｏｎ ｃｈｒｏｍｏｓｏｍｅ ６

５　 造血干细胞移植供受者 ＨＬＡ 基因分型结果描

述和相合判定

５．１　 造血干细胞移植供受者 ＨＬＡ 基因分型结果

描述

供者、受者 ＨＬＡ 基因分型结果描述与“４．３ 基

因型描述方式”一致。 为了便于临床选择，非亲缘

关系供受者应按照位点一一对应列出（表 ３），宜对

有错配的等位基因进行标注，可采用黑体、下划线、
其他颜色等方式。 亲缘关系供受者，在家系分析条

件满足情况下，应尽可能指定出 ＨＬＡ 单体型，并指

出相合程度，如 ５ ／ １０ 相合。
表 ３　 供受者检测的 ＨＬＡ 位点高分辨水平相合程度描述

Ｔａｂｌｅ ３　 Ｔｈｅ ｄｅｓｃｒｉｐｔｉｏｎ ｏｆ ｔｈｅ ｍａｔｃｈｉｎｇ ｆｏｒ ＨＬＡ ｌｏｃｉ ａｔ
ｔｈｅ ｈｉｇｈ⁃ｒｅｓｏｌｕｔｉｏｎ ｌｅｖｅｌ ｂｅｔｗｅｅｎ ｄｏｎｏｒ ａｎｄ ｒｅｃｉｐｉｅｎｔ

ＨＬＡ⁃Ａ ＨＬＡ⁃Ｃ ＨＬＡ⁃Ｂ ＨＬＡ⁃ＤＲＢ１ ＨＬＡ⁃ＤＱＢ１ 相合水平

患者 ０２: ０７
３３: ０３

０１: ０２
０３: ０２

４６: ０１
５８: ０１

０３: ０１
０９: ０１

０２: ０１
０３: ０３

供者 １ ０２: ０７
３３: ０３

０１: ０２
０３: ０２

４６: ０１
５８: ０１

０３: ０１
０９: ０１

０２: ０１
０３: ０３

１０ ／ １０

供者 ２ ０２: ０７
３３: ０３

０１: ０２
０３: ０２

４６: ０１
５８: ０１

０３: ０１
０９: ０１

０２: ０１
０３: ０１

９ ／ １０

供者 ２ ０２: ０７
３３: ０３

０１: ０２
０３: ０４

４６: ０１
５８: ０１

０３: ０１
０９: ０１

０２: ０１
０３: ０１

８ ／ １０

５．２　 非亲缘关系供受者 ＨＬＡ 位点相合的判定

根据 ＨＬＡ 检测位点和使用方法分辨水平描述

供 患 者 ＨＬＡ 基 因 型。 如 检 测 ＨＬＡ⁃Ａ、⁃Ｃ、⁃Ｂ、⁃
ＤＲＢ１、⁃ＤＱＢ１，供受者检测的 ＨＬＡ 位点在高分辨水

平全部相同（表 ３），则可描述为高分辨水平的 １０ ／
１０ 相合［３７， ３９⁃４１］。 但应注意到不同分辨方法差异，
高分辨水平的 １０ ／ １０ 相合，在超高分辨和等位基因

分辨时，可能存在位点的错配［３７］。 此外，非亲缘关

系供受者 ＨＬＡ 高分辨水平的 １０ ／ １０ 相合，并不表

明其 ＨＬＡ 单体型完全相同。
５．３　 亲缘关系供受者 ＨＬＡ 位点相合判定

５．３．１　 供受者 ＨＬＡ 位点全相合

供受者检测的 ＨＬＡ 位点全部相同，并且家系

单体型分析相符或者可排除 ＨＬＡ 基因座位间的重

组［４２⁃４３］。 由于供受者并非测定全部 ＨＬＡ 位点，因
此通常所指供受者 ＨＬＡ 位点全相合是指检测区域

的相合，但不能排除其他位点重组的可能。
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５．３．２　 供受者 ＨＬＡ 位点半相合

供受者检测的 ＨＬＡ 位点中，有 １ 个来自父亲

或者母亲的单体型相同［４４⁃４５］。 判定供受者 ＨＬＡ 位

点半相合时，应考虑可能存在的重组现象。 因此在

判定为 ＨＬＡ 位点半相合时，应能分析出父母潜在

的所有 ＨＬＡ 单体型或者能排除 ＨＬＡ 基因座位间

的重组，多数情形需要父母、较多家系成员尤其是

直系亲属家庭成员的分析才能确定。

６　 结语

ＨＬＡ 基因分型已广泛应用于临床移植供受者

选择、药物不良反应监测、疾病关联诊断遗传学分

析等。 不同 ＨＬＡ 基因分型检测方法具有不同的分

辨能力，因此应根据应用实际需求选择合适的方

法；近年来 ＨＬＡ 分型技术得到飞速发展，已有多种

方法可实现超高分辨和等位基因分辨。 因此根据

不同检测方法的能力，精准描述出个体的 ＨＬＡ 等

位基因、基因型和单体型，对于指导其临床应用和

科学研究具有重要的意义。 本共识针对 ＨＬＡ 分型

技术发展结合实际工作，将促进 ＨＬＡ 分型工作的

标准化。 此外，本共识将根据 ＨＬＡ 分型技术的发

展和临床实践经验不断完善。
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Ｓｔｕｄｙ［Ｊ］ ． Ｂｉｏｌ Ｂｌｏｏｄ Ｍａｒｒｏｗ Ｔｒａｎｓｐｌａｎｔ， ２０１９， ２５（３）：

４４３⁃４５０．
［３６］ ＭＡＹＯＲ Ｎ Ｐ， ＷＡＮＧ Ｔ， ＬＥＥ Ｓ Ｊ， ｅｔ ａｌ． Ｉｍｐａｃｔ ｏｆ ｐｒｅ⁃

ｖｉｏｕｓｌｙ ｕｎｒｅｃｏｇｎｉｚｅｄ ＨＬＡ ｍｉｓｍａｔｃｈｅｓ ｕｓｉｎｇ ｕｌｔｒａｈｉｇｈ
ｒｅｓｏｌｕｔｉｏｎ ｔｙｐｉｎｇ ｉｎ ｕｎｒｅｌａｔｅｄ ｄｏｎｏｒ ｈｅｍａｔｏｐｏｉｅｔｉｃ ｃｅｌｌ
ｔｒａｎｓｐｌａｎｔａｔｉｏｎ［Ｊ］ ． Ｊ Ｃｌｉｎ Ｏｎｃｏｌ， ２０２１， ３９（２１）：２３９７⁃
２４０９．

［３７］ ＬＩＴＴＬＥ Ａ Ｍ， ＡＫＢＡＲＺＡＤ⁃ＹＯＵＳＥＦＩ Ａ， ＡＮＡＮＤ Ａ， ｅｔ
ａｌ． ＢＳＨＩ ｇｕｉｄｅｌｉｎｅ：ＨＬＡ ｍａｔｃｈｉｎｇ ａｎｄ ｄｏｎｏｒ ｓｅｌｅｃｔｉｏｎ
ｆｏｒ ｈａｅｍａｔｏｐｏｉｅｔｉｃ ｐｒｏｇｅｎｉｔｏｒ ｃｅｌｌ ｔｒａｎｓｐｌａｎｔａｔｉｏｎ［ Ｊ］ ． Ｉｎｔ
Ｊ Ｉｍｍｕｎｏｇｅｎｅｔ， ２０２１， ４８（２）：７５⁃１０９．

［３８］ ＨＯＦＭＡＮＮ Ｊ Ａ， ＢＯＣＨＴＬＥＲ Ｗ， ＲＯＢＩＮＳＯＮ Ｊ， ｅｔ ａｌ．
Ｗｏｒｌｄ Ｍａｒｒｏｗ Ｄｏｎｏｒ Ａｓｓｏｃｉａｔｉｏｎ ｇｕｉｄｅｌｉｎｅｓ ｆｏｒ ｔｈｅ ｒｅｐｏｒ⁃
ｔｉｎｇ ｏｆ ｎｏｖｅｌ ＨＬＡ ａｌｌｅｌｅｓ［Ｊ］．ＨＬＡ，２０２３，１０２（１）：６２⁃６４．

［３９］ ＹＡＫＯＵＢ⁃ＡＧＨＡ Ｉ． Ｔｒａｎｓｐｌａｎｔａｔｉｏｎｓ ｆｒｏｍ ＨＬＡ⁃Ｉｄｅｎｔｉｃａｌ
ｓｉｂｌｉｎｇｓ ｖｅｒｓｕｓ １０ ／ １０ ＨＬＡ⁃ｍａｔｃｈｅｄ ｕｎｒｅｌａｔｅｄ ｄｏｎｏｒｓ
［Ｊ］ ． Ｓｅｍｉｎ Ｈｅｍａｔｏｌ， ２０１６， ５３（２）：７４⁃７６．

［４０］ ＭＯＹＥＲ Ａ Ｍ， ＨＡＳＨＭＩ Ｓ Ｋ， ＫＲＯＮＩＮＧ Ｃ Ｍ，ｅｔ ａｌ．
Ｃｌｉｎｉｃａｌ ｏｕｔｃｏｍｅｓ ｏｆ ＨＬＡ⁃ＤＰＢ１ ｍｉｓｍａｔｃｈｅｓ ｉｎ １０ ／ １０
ＨＬＡ⁃ｍａｔｃｈｅｄ ｕｎｒｅｌａｔｅｄ ｄｏｎｏｒ⁃ｒｅｃｉｐｉｅｎｔ ｐａｉｒｓ ｕｎｄｅｒｇｏｉｎｇ
ａｌｌｏｇｅｎｅｉｃ ｓｔｅｍ ｃｅｌｌ ｔｒａｎｓｐｌａｎｔ ［ Ｊ］ ． Ｅｕｒ Ｊ Ｈａｅｍａｔｏｌ．，
２０１７， ９９（３）：２７５⁃２８２．

［４１］ ＬＯＲＥＮＴＩＮＯ Ｆ， ＬＡＢＯＰＩＮ Ｍ， ＢＥＲＮＡＲＤＩ Ｍ， ｅｔ ａｌ．
Ｃｏｍｐａｒａｂｌｅ ｏｕｔｃｏｍｅｓ ｏｆ ｈａｐｌｏｉｄｅｎｔｉｃａｌ， １０ ／ １０ ａｎｄ ９ ／ １０
ｕｎｒｅｌａｔｅｄ ｄｏｎｏｒ ｔｒａｎｓｐｌａｎｔａｔｉｏｎ ｉｎ ａｄｖｅｒｓｅ ｋａｒｙｏｔｙｐｅ
ＡＭＬ ｉｎ ｆｉｒｓｔ ｃｏｍｐｌｅｔｅ ｒｅｍｉｓｓｉｏｎ ［ Ｊ］ ． Ａｍ Ｊ Ｈｅｍａｔｏｌ，
２０１８， ９３（１０）：１２３６⁃１２４４．

［４２］ ＳＴＥＬＥＴ Ｖ Ｎ， ＣＩＴＡ Ｒ Ｆ， ＭＥＮＤＥＳ Ｍ Ｆ， ｅｔ ａｌ． Ｔｈｅ ｎｏ⁃
ｖｅｌ ＨＬＡ⁃ＤＱＢ１∗ ０５: ２４０ ａｌｌｅｌｅ ｗａｓ ｌｉｋｅｌｙ ｇｅｎｅｒａｔｅｄ ｂｙ
ｒｅｃｏｍｂｉｎａｔｉｏｎ ｂｅｔｗｅｅｎ ＤＱＢ１∗０５: ０１ ａｎｄ ＤＱＢ１∗０３:
０２［Ｊ］ ． ＨＬＡ， ２０２２， ９９（２）：１４４⁃１４５．

［４３］ ＬＯＮＧ Ｈ， ＷＵ Ｌ， ＪＩＡＯ Ｌ， ｅｔ ａｌ． Ｔｈｅ ｎｏｖｅｌ ＨＬＡ⁃
ＤＲＢ１∗１２: ９６ ａｌｌｅｌｅ ｗａｓ ｌｉｋｅｌｙ ｇｅｎｅｒａｔｅｄ ｂｙ ｒｅｃｏｍｂｉｎａ⁃
ｔｉｏｎ ｂｅｔｗｅｅｎ ＤＲＢ１∗ １２: ０１ ａｎｄ ＤＲＢ１∗ １４: ０１ ［ Ｊ］ ．
ＨＬＡ， ２０２２， １００（３）：２９０⁃２９１．

［４４］ ＤＵＤＡ Ｋ， ＷＩＥＣＺＯＲＫＩＥＷＩＣＺ⁃ＫＡＢＵＴ Ａ， ＫＯＣＬęＧＡ
Ａ， ｅｔ ａｌ． Ａｌｌｏｇｅｎｅｉｃ ｈｅｍａｔｏｐｏｉｅｔｉｃ ｓｔｅｍ ｃｅｌｌ ｔｒａｎｓｐｌａｎｔａ⁃
ｔｉｏｎ ｒｅｍａｉｎｓ ａ ｆｅａｓｉｂｌｅ ａｐｐｒｏａｃｈ ｆｏｒ ｅｌｄｅｒｌｙ ｗｉｔｈ ａｃｕｔｅ
ｍｙｅｌｏｉｄ ｌｅｕｋｅｍｉａ：ａ １０⁃ｙｅａｒ ｅｘｐｅｒｉｅｎｃｅ［ Ｊ］ ． Ａｎｎ Ｈｅｍａ⁃
ｔｏｌ， ２０２３，１０２（７）：１９０７⁃１９１４．

［４５］ ＮＡＧＬＥＲ Ａ， ＬＡＢＯＰＩＮ Ｍ， ＭＩＥＬＫＥ Ｓ， ｅｔ ａｌ． Ｍａｔｃｈｅｄ
ｒｅｌａｔｅｄ ｖｅｒｓｕｓ ｕｎｒｅｌａｔｅｄ ｖｅｒｓｕｓ ｈａｐｌｏｉｄｅｎｔｉｃａｌ ｄｏｎｏｒｓ ｆｏｒ
ａｌｌｏｇｅｎｅｉｃ ｔｒａｎｓｐｌａｎｔａｔｉｏｎ ｉｎ ＡＭＬ ｐａｔｉｅｎｔｓ ａｃｈｉｅｖｉｎｇ ｆｉｒｓｔ
ｃｏｍｐｌｅｔｅ ｒｅｍｉｓｓｉｏｎ ａｆｔｅｒ ｔｗｏ ｉｎｄｕｃｔｉｏｎ ｃｏｕｒｓｅｓ： ａ ｓｔｕｄｙ
ｆｒｏｍ ｔｈｅ ＡＬＷＰ ／ ＥＢＭＴ ［ Ｊ］ ． Ｂｏｎｅ Ｍａｒｒｏｗ Ｔｒａｎｓｐｌａｎｔ，
２０２３， ５８（７）：７９１⁃８００．

（２０２４⁃０４⁃２３ 收稿，０６⁃２６ 修回）
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