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 ده يچك
 در بسياري از کشوورهاي هاوان ديود     هاي ژنتيکي، ترين بيماري ه عنوان يکي از شايعتالاسمي، ب: سابقه و هدف

هاي مسبب تالاسومي در نقوام ملت ون دنيوا و      هود دارد. شيوع هاشاست. دو نوع رايج از تالاسمي آلفا و بتا و شد 

و بيوشويميايي و   هواي تشلييوي بواليني    ا در نژادهاي ملت ن، متفاوت است. افزون بور رو  حتي در درون کشور م

، بر اساس مطالعوه حارور   روند. از زايمان تالاسمي نيز به کار ميهاي مولکولي براي تشليص پيش  هماتولوژيك، رو 

-IVS I-5 (G>C) ،IVS II-1 (G>A) ،FSC36/37 (-T) ،IVS I-110 (G>A) ،FSC 8/9 (+G) ،IVS Iهاي  هاش

1 (G>A) ،FSC8 (-AA) ،IVSI-25 bp ،CD30 (G>C)  وFSC44 (-C)هوا در   ، در کشور شايع هستند. اين هاش

هواي   بود  ولي هاش در سراسر کشور شايع IVS II-1 (G>A)دهند. هاش  ها را تشکيل مي % از کل هاش08حدود 

هواي   ي که براي شناسايي و فراوانوي هاوش  ع مطالعاتديگر در اقوام و مناطق خاصي شايع هستند. در اين مطالعه، انوا

گوردد. شناسوايي    هاي ملت ون کشوور ارا وه موي     هاي شايع در استان لاسمي انجام شد  بررسي و هاشتاتابيماران ب

هواي پيشوگيري و درموان بيمواري را      هاي باليني کمك کرد  و برنامه ژگيمکانيسم مولکولي بيماري، به درک باتر وي

 .سازد تر مي آسان

  

 ايران ،تالاسمي، گ وبين، همعيتهاي ک يدي: واژ 

 

 همقدم
اي ژنتيکي، ه ترين بيماري به عنوان يکي از شايعتالاسمي، 

 شوود كوه بوه    به گروهي از اختلالات ارثي هموگلوبين گفته مي

و بتوا در  هاي گلوبين آلفوا   علت اختلال كمي در توليد زنجيره

اين بيماري بوراي اولوين    [.1دهد ] ساختار هموگلوبين رخ مي

ده و ايتاليوا  ت متحو به طور مستقل از ايوالا  1221بار در سال 

به معنوي   thalassa تالاسمي از واژه يونانيگزارش شده است. 

[.  اين بيمواري  2يعني خون گرفته شده است ] Heama دريا و

تر در كشوورهاي   در تمامي نژادها گزارش شده است، اما بيش

يك به آن در آسيا حوزه مديترانه، نواحي استوايي و مناطق نزد

ري كووه از ن وور جيرافيووايي  بووه طووودارد و آفريقووا شوويو  

هايي از آفريقا، تركيه، ايوران، هلنود و آسوياي جنوو       قسمت

انود. بوالاترين بوروز     كمربند تالاسمي جهاني نام گرفته شرقي،

%( و جنو  شورق  12%(، ساردينيا )11بتاتالاسمي در قبرس )

 [.1،3] آسيا گزارش شده است

ياي خوزر،  تالاسمي در ايران در حاشيه خليج فارس و در

ن و سيسوتان و  كهکيلويه و بويراحمد، فوارس، كرموان، اهوفها   

يان به اين بيماري در در واقع، آمار مبتلا بلوچستان شايع است.

ها از ميزان جهاني و كشوري بالاتر است؛ به عنووان   اين استان

بيمووار  11821از  1221نمونووه، در يووك بررسووي در سووال  

ي مازندران و گيلان بوه  ها ثبت شده در كشور، استانتالاسمي 

ت در هزار نفر جمعيو  111در هر  11/31و  22/33ترتيب با 

هاي هرمزگان و خوزسوتان بوه    شمال كشور به ترتيب و استان

 :nmahdieh@yahoo.com                 Email                                  121 23222321  تلفن:نويسنده مسئول،  *

 21/12/1323 تاريخ پذيرش: 13/3/1323  تاريخ دريافت: 
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هزار  نفور جمعيوت در    111در هر  32/18و  2/11ترتيب با 

 [. بوا 1] ترين فراواني بيمواري بودنود   جنو  كشور داراي بيش

وت تالاسمي نسوبت بوه بيمواري    كه فرم هتروزيگ توجه به اين

مالاريا مقاوم است لذا شيو  تالاسمي مينور در مناطق مالاريا 

آفريقوا و  خيز مثل خاورميانه، نوار مديترانه، مناطق گرمسيري 

ين تالاسمي به هوورت  با وجود ا جنو  شرقي آسيا بالاست.

گير در هر جمعيت و قوومي بوا هور موقعيوت      يك بيماري تك

 [.3،1] شده استجيرافيايي ديده 

هاي گلوبين آلفا و بتا به  كننده زنجيره هاي كد جهش در ژن

گوردد. تواكنون    ترتيب باعث بوروز تالاسومي آلفوا و بتوا موي     

هواي   هوا و جهوش   هاي متعددي از جمله انووا  حوذ    جهش

تالاسمي با علائموي ماننود آنموي،     اي گزارش شده است. نقطه

بوا   گوردد.  ار موي حال و تيييرات استخواني آشکبزرگ شدن ط

ز توجه به نو  جهش و شدت درگيري، علائو  بواليني بيموار ا   

هاي شوديد و كشونده متنوو      حالت بدون علائ  گرفته تا آنمي

هاي هماتولوژيك  [.  بسته به نو  تالاسمي، شاخص8،2است ]

 Mean Corpuscular )از جمله حج  متوسط گلبول قرمز يوا 

Volume=MCV ل قرمز ياو هموگلوبين متوسط گلبو Mean 

Corpuscular Hemoglobin=MCH) يابد. توجه بوه   تييير مي

راد ناقول  ها به ويوژه بوراي شناسوايي افو     تيييرات اين شاخص

بيموواري حووائز اهميووت اسووت. فرآينوود پيشووگيري در كشووور 

رات هاي ناقل به كمك ايون تيييو   هاست با شناسايي زوج مدت

ه كموك  هواي در خطور بو    شوود. بوا شناسوايي زوج    اجرا موي 

هواي ژنوي    توان بوه شناسوايي جهوش    اي مولکولي ميه روش

 توا پيش از زايمان از آن بهره گرفوت.  پرداخت و در تشخيص 

هواي بتاتالاسومي در    كنون مطالعات زيوادي در موورد جهوش   

كشور گزارش شده است. اما در اين ميان هنوز ه  جاي يوك  

خالي  بندي و مرور نمايد ها را جمع كلي كه اين گزارشمطالعه 

ژنتيکي در ايوران   مطالعه حاضر، ضمن بررسي مطالعاتاست. 

هاي مختلف گزارش  هاي بتاگلوبين در استان كه فراواني جهش

ي هوا  ليني، هماتولوژيك و پراكنودگي جهوش  اند، علاي  با كرده

 .نمايد گلوبين بتا در كشور را مرور مي

 

 دسته بندي ، علايم بالينی و هماتولوژيك بيماري

هايي از ايتاليا  آقاي كولي، بچه 1221بار در سال  نخستين

با ت واهرات آنموي شوديد، بوزرگ شودن طحوال و تيييورات        

روز آنموي در تالاسومي   استخواني گزارش كرد. علت اهلي بو 

هواي قرموز )اجسوام     هواي اضوافي در گلبوول    رسو  زنجيره

هواي طحوال    كننوده  سوط فاگوسويت  آنکلوزيوني( است كوه تو 

هاي قرمز زودتر از موعد  هموليز گلبولشناسايي شده و باعث 

ه هواي مربووب بو    شود. بوه طوور كلوي، ناهنجواري     طبيعي مي

توليوود  -1شوووند:  هموگلوووبين بووه دو دسووته تقسووي  مووي   

ي(؛ بووه علووت هوواي ريرطبيعووي )هموگلوبينوپووات  هموگلوووبين

هواي گلووبين و    زنجيره هاي آمينه درجايگزيني نادرست اسيد

يك هموگلوبين ناهنجار طبيعي،  رهاي گلوبين ري توليد زنجيره

يافتوه و   آيد كه بسته به نوو  آمينوو اسويد تيييور     به وجود مي

 C و  S،D هايي مثل هموگلوبين تواند به بيماري جايگاه آن مي

هوا شوامل    [. در واقع، ايون دسوته از ناهنجواري   2] منجر شود

باشوود. بسووياري از ايوون   گلوووبين مووياخووتلالات كيفووي همو

اهنجوار داراي تمايول بوالايي در ات وال بوه      هاي ن هموگلوبين

راه  سيتمي ه  ذا معمولاً در حاملين خود با پلياكسيژن بوده و ل

شوامل  هواي گلووبين    كاهش در توليود زنجيوره   -2باشند.  مي

تورين   هاي گلوبين است كوه مهو    اختلال كمي در توليد زنجيره

 دو نوو   هاسوت.  در اين ناهنجاري، انوا  تالاسمي نو  بيماري

رايج از تالاسمي آلفا و بتا وجود دارد؛ البتوه، اشوکال كميوا     

 .تالاسمي نيز گزارش شده است

در تالاسمي بسته به اين كه توليد زنجيره آلفا كاهش يافته 

باشد يا زنجيره بتا، به ترتيب به دو دسته كلي تالاسمي آلفوا و  

بور   ها نيز شوند. هر كدام از اين تالاسمي تا تقسي  ميتالاسمي ب

در  گردنود.  هايي تقسي  موي  اساس شدت بروز به زير مجموعه

هاي آلفا و بتا مساوي  ط طبيعي نسبت ميزان توليد زنجيرهشراي

است ولي در بيماري تالاسمي بر اساس نوو  زنجيوره درگيور،    

ه هواي اضواف   يرهدر بتاتالاسمي زنجخورد.  نسبت به ه  مياين 

دي بتوا بوه عنووان    هواي زيوا   آلفا و در تالاسمي آلفوا زنجيوره  

كننود كوه بوا همووليز خوارج       هاي رير موثر رسو  مي زنجيره

در مووارد   [.11،2] گوردد  راه موي  هاي قرمز هو   عروقي گلبول
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سازي در ميوز   سمي، هموليز با تحميل افزايش خونشديد تالا

خواني در بيموار رخ  استخوان و در نتيجوه، تيييور شوکل اسوت    

خارج مدولاري در ايون  سازي  طور، خون همين [.11] دهد مي

حوال و كبود و بزرگوي رودد لنفواوي      بيماران باعث بزرگوي ط 

تالاسمي در موارد شديد يك بيماري وابسوته بوه   [. 8] شود مي

به دليل آنمي كه بدون دريافت خون  طوري هتزريق خون است ب

ت مکورر  حوال، دريافو   به هر[. 2] ميرند سالگي مي 1شديد تا 

اي مختلوف از جملوه كبود و    ه خون سبب تجمع آهن در بافت

هوا و سورانجام مورگ     قلب و در نتيجه نارسايي كواركردي آن 

هاي آهن تا حدي  كننده چند به كمك شلاتور هر شود. بيمار مي

هاي مختلف  عوارض ناشي از رسو  آهن در بافت توان از مي

جوا كوه    از آن [.12 به تالاسمي ماژور كو  كورد ]  بيماران مبتلا

افتد  ولد اتفاق ميي بتا پس از ت امل زنجيرهو بيان ك HbA توليد

ي بوا  كنود ولو   ماه پس از تولد ت اهر پيدا مي 1-1تالاسمي بتا 

هواي   هاي آلفوا در هموگلووبين   توجه به حضور و بيان زنجيره

ي از دوران دوران جنينووي، تالاسوومي آلفووا در هووورت بيمووار

 [.8،2] دهد جنيني خود را نشان مي

 

 هاي گلوبين ژن
ي قرمز خون حاوي مولکول هموگلوبين هسوتند.   ها گويچه

هموگلوبين از يك قسمت پروتئينوي بوه نوام گلووبين و يوك      

[.  2] (1دار به نام هِ  تشکيل شده اسوت )شوکل    دانه آهن رنگ

هواي قرموز اوليوه شورو       سنتز مولکول هموگلوبين در گلبول

شود و تا زماني كه گلبوول قرموز، ميوز اسوتخوان را تور        مي

شود، براي حدود يك روز بوه تشوکيل    و وارد خون ميكند  مي

هر مولکول هِ  پس  دهند. ناچيزي هموگلوبين ادامه ميمقادير 

از تشکيل شدن با يك زنجيره گلوبين تركيب شوده و يکوي از   

يك زنجيوره هموگلووبين را پديود     اجزا هموگلوبين موسوم به

لت [. هموگلوبين به علت داشتن آهن كه در حا11،2] آورد مي

كربن تركيب  اكسيد تواند با اكسيژن و دي باشد، مي احيا شده مي

و  (oxyhemoglobin) هموگلووبين  شوده و بوه ترتيوب اكسوي    

تشکيل دهود.     (carbaminohemoglobin)كربآمينوهموگلوبين

ها، اكسي هموگلوبين  با توجه به بالا بودن فشار اكسيژن در ريه

هوا، اكسويژن    ه بافوت ها تشکيل شده و پس از رسيدن ب در ريه

گردد. به اين  به آن مت ل مي CO2 اكسيد كربن جدا شده و دي

هووا و  هووا بووه بافووت ترتيووب، امکووان حموول اكسوويژن از ريووه 

از  گوردد.  پوذير موي   ها امکوان  ا به ريهه اكسيدكربن از بافت دي

هاي قرمز نسبت به حج   طر  ديگر، سطح بسيار زياد گويچه

رالطورفين( سوبب تسوريع و    ها )به علت داشوتن شوکل مقع   آن

افوزون   شوود.  ها مي بين با اكسيژن در ريهتسهيل اشبا  هموگلو

بر انتقال اكسويژن، مولکوول هموگلووبين عمول تثبيوت فشوار       

 .دهد ها را نيز انجام مي اكسيژن در بافت

پپتيدي است كه به هور   زنجيره پلي 1هموگلوبين مركب از 

شده است. بر اساس دار )هِ ( مت ل  زنجيره يك پورفيرين آهن

قابول   (Hb) پپتيدي سه نوو  هموگلووبين   هاي پلي نو  زنجيره

 باشود؛  موي  HbF و  HbA1،HbA2 تشخيص در انسان شامل

HbA1  فا و دو زنجيره بتوا، در حودود   مركب از دو زنجيره آل

متشوکل    HbA2.دهد هموگلوبين افراد بالغ را تشکيل مي 23%

%  هموگلووبين  2ا، در حدود از دو زنجيره آلفا و دو زنجيره دلت

نيوز متشوکل از    HbF دهد و اد بالغ را به خود اخت اص ميافر

% هموگلووبين  1حودود   دو زنجيره آلفا و دو زنجيره گاموا، در 

 .سازد باليين را مي

انود:   هاي پروتئيني گلوبين دو دسته كننده زنجيره هاي كد ژن

بور روي  هاي  اپسيلون، دلتوا، گاموا و بتوا     گروه اول شامل ژن

هواي   قرار گرفته و گوروه دوم شوامل ژن   11كروموزوم شماره 

قورار دارنود    11زتا و آلفا بوده كه بر روي كروموزوم شوماره  

اراي چهار نسخه ژني و زنجيره بتا زنجيره آلفا د [.2] (1)شکل 

هواي ژنوي    تنها  دو نسخه ژني است. در تالاسمي آلفا، جهوش 

سومي بتوا معموولاً از نوو      تالا معمولاً از نو  حذ  ژني و در

[. 13] اي )مثلاً تييير يوك نوكلئوتيود( هسوتند    هاي نقطه جهش

تواند چهار  هاي حذ  شده مي آلفاتالاسمي بر اساس تعداد ژن

زير مجموعه داشته باشد كه شامل هيدروپس فتاليس )حوذ   

)حذ  سوه نسوخه از    Hچهار نسخه ژن آلفا گلوبين(، بيماري 

سمي مينور )حذ  دو نسخه ژني( و ناقل هاي آلفا(، آلفاتالا ژن

ژن( اسوت )اداموه موتن را     خاموش )حذ  تنها يك نسوخه از 

در تالاسمي بتا نيز افرادي كه هر دو آلل ژن گلوبين بتا  ببينيد(.
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ا ها جهش پيدا كرده باشد يعني افوراد هموزيگووت و يو    در آن

يافته متفاوت دارنود( بوه    هتروزيگوت مركب )كه دو آلل جهش

اگور در ايون    شووند.  بتلا ميشديد يا ماژور بتاتالاسمي م شکل

ام نگيرد معمولاً ظر  چنود مواه   كودكان انتقال خون من   انج

+ و B[.   بيماران هتروزيگوت تالاسمي بتا، خوواه  2] ميرند مي

تالاسمي باشند، از ن ر باليني سال  هستند ولوي از ن ور    B0يا 

يافتووه و  شو هموگلوووبين كوواه MCV ،MCHآزمايشووگاهي 

در حالووت انوود.  افووزايش يافتووه HbA2هوواي قرمووز و  گلبووول

نيوز بوه   هموزيگوت رير از علاي  آزمايشگاهي، علاي  بواليني  

هواي   دهند. در هموگلوبينوپواتي  هورت آنمي خود را نشان مي

كيفي هموگلوبين نيز بسته به هتروزيگووت و يوا هموزيگووت    

ر است. افزون بودن جهش علاي  از حالت خفيف تا شديد متيي

هواي   هواي سواير ژن     اهولي تالاسومي، جهوش   بر اين دو نو

هاي ژني گلوبين نيز ممکن اسوت سوبب بوروز انووا       مجموعه

نوو  و  [. 2] جمله تالاسمي دلتوا بتوا گوردد    ديگر تالاسمي از

ساختار هموگلوبين رالب در دوران مختلف روياني، جنينوي و  

خواص هور دوره   بلوغ در زندگي انسان با توجوه بوه شورايط    

ه در دوران زنوودگي رويوواني، كوو متفوواوت بوووده، بووه طوووري 

هواي   لفا، گاما، اپسويلون و زتوا زنجيوره   هاي گلوبيني آ زنجيره

و  2 ، گاور1 هاي گاور هموگلوبين بوده و لذا هموگلوبين رالب

آيند. در اواخر دوران  ها پديد مي پورتلند از تركيب اين زنجيره

وليد زنجيرهاي گلوبيني اپسويلون و  روياني از زندگي انسان، ت

زتا متوقف شده در حالي كه زنجيرهواي گلووبيني آلفوا، گاموا     

دهند. در نتيجوه،   يش از پيش به توليد خود ادامه ميچنان ب ه 

آورنود. پوس از    يا هموگلوبين جنيني را پديد مي Fهموگلوبين 

چنان به قوت خوود بواقي اسوت در     تولد، توليد زنجيره آلفا ه 

ماه بعد از تولود   1در طول مدت  كه زنجيره گاما تدريجاً حالي

دهد )شکل  ي خود را به توليد زنجيره بتا ميكاهش يافته و جا

مواهگي دوران زنودگي بعود از     1(. به اين ترتيب در حدود 1

به عنوان هموگلوبين رالب  Aتولد تا پايان زندگي هموگلوبين 

ر زندگي روياني خون است. به اين ترتيب، هموگلوبين اهلي د

و   Fو پورتلند، در دوران جنيني هموگلووبين   2 ، گاور1 گاور

[. بنوابراين، سواخت   13،2] است Aدر دوران بلوغ هموگلوبين 

بوه دوران زنودگي )زموان( تن وي       هاي گلووبين بسوته   زنجيره

هواي   هوا در زموان   شود. البته، تن ي  مکاني )يعنوي گلووبين   مي

شووند( نيوز در    فاوتي بيان موي هاي مت مختلف زندگي در بافت

كه، در دوران مختلف  ها وجود دارد به طوري ان اين ژنمورد بي

شووند   هواي متفواوتي سواخته موي     ها در بافوت  زندگي زنجيره

اي در فرادسوت خوشوه    (. اين پديده به وسيله ناحيه1ول )جد

 .(1شود )شکل  نام ناحيه كنترل لکوسي تن ي  مي ژني به

 
 ي مختلف هموگلوبين در دوران مختلف تکوينساختار ها .1جدول 

 غنسبت در بلو ساختار نام هموگلوبين دوره تکوين

 روياني
Gower I 

Gower II 

Portland I 

2ε2ξ 

2ε2α 

2γ2ξ 

1 % 
1 % 
1 % 

 <% F 2γ2α 1 جنيني

 بلوغ
A1 

A2 

2β2α 

2δ2α 
28-23 % 
3-2 % 

 
ين و بيوان  هاي ژني آلفا و بتوا گلووبين، سواختار هموگلووب     خوشه .1شکل

: ناحيه حساس بوه هضو    HSهاي مختلف در طول دوران زندگي.  گلوبين

 (.Locus Control Region: ناحيه كنترل لکوسي )LCRآنزيمي، 

 

 هاي تشخيصی بيماري روش
هاي آزمايشگاهي نيز براي  تههاي باليني، ياف علاوه بر نشانه

تورين   مه  بيماري تالاسمي حائز اهميت است. تشخيص نهائي

راي تشوخيص  گوري اوليوه آزمايشوگاهي بو     هاي رربوال  يافته

هواي قرموز    هاي مربوب بوه گلبوول   تالاسمي، تيييرات شاخص

شدت و ميزان ت اهرات باليني بيماري بسته بوه نوو     باشد. مي
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تر  كه شدت تالاسمي بتا بيش تالاسمي متفاوت است؛ به طوري

وت از چنين، شدت علائ  در افوراد هموزيگو   از آلفا بوده و ه 

هوا جوزو    تر اسوت. تالاسومي   موارد هتروزيگوت و مينور بيش

شووند يعنوي،    بندي موي  هاي ميکروسيتيك هيپوكروم طبقه آنمي

تر از حد نرموال كواهش    ها به ك  در آن MCH و MCV ميزان

خوني  برخورد اوليه با بيماران دچار ك [.  البته، در 11] يابد مي

افتراقي، آنمي فقرآهن ترين تشخيص  هيپوكروم ميکروسيت مه 

هه با قرص آهن آنمي فقورآهن رد  با درمان يك ما [.11] است

هواي ديگور    اييد بيماري تالاسمي بايد از تستشود. براي ت مي

 بهووووره گرفووووت از جملووووه الکتروفوووووزر هموگلوووووبين،
 HPLC (High-Performance Liquid Chromatography) 

 .هاي ژني و آناليز جهش

تشوخيص تالاسومي انجوام يوك     نخستين گوام در جهوت   

راه بوا   توسط يك شمارشگر سولولي هو    CBCآزمايش ساده 

  MCV،RBC (Red Blood Cell) ،MCH گيري مقوادير  اندازه

 MCHC (Mean Corpuscular Hemoglobinو

Concentration)  .ص افتراقي اين بيماري از براي تشخي است

ام ت هيپووكروم نيواز بوه انجو    هواي ميکروسوي   خووني  ديگر ك 

الکتروفووورز هموگلوووبين و هوواي تکميلووي از جملووه  آزمووايش

HPLC هواي   شد كه در آن مقدار كمي هموگلوبينبا ميHbA, 

Hb A2  وHbF هايي كوه   ترين آنمي [. مه 11] گردند تعيين مي

گيورد شوامل    سيت هيپوكروم قرار ميهاي ميکرو در گروه آنمي

روبلاستيك هاي مزمن و آنمي سيد آنمي فقر آهن، آنمي بيماري

  .[11] (2باشد )جدول  مي

HPLC ،تعويض كاتيوني: امروزهHPLC    ابي روشوي انتخو

هواي مختلوف هموگلووبين و     براي رربالگري اوليوه واريانوت  

و  A2 ، هموگلووبين A  جداسازي و تعيين درهد هموگلووبين 

 هاي هموگلوبيني كه به وسويله  باشد، واريانت مي F هموگلوبين

HPLC ديگووري ماننوود توسووط روش  شوووند شناسووايي مووي

 [.11] گردند الکتروفورز تاييد مي

انوني: بوه كموك   الکتروفورز هموگلوبين و ايزوالکتريك ك

گلووبين را  هاي مختلف همو توان واريانت روش الکتروفورز مي

توانود بوا    تروفورز هموگلووبين موي  الک به طور كمي تعيين كرد.

 سوتفاده از بوافر  استفاده از بافر سيترات آگار اسيدي و يوا بوا ا  

استات سولولوز قليوايي انجوام شوود. در سيسوت  قليوايي كوه        

هاي هموگلوبين در بافر قليايي اسوتات   تر است مولکول متداول

گيرنود و بوه سومت     منفي خالص( قورار موي   سلولز )داراي بار

، ايون روش  كننود  ت سيست  الکتروفورز حركت ميالکترود مثب

 [.11] سريع و قابل تکرار است

در تشووووخيص . رهاااااي تماااااولي همات   ژوااااکمعيا

هواي   آزمايشگاهي تالاسمي، مقدار هموگلوبين و تعداد گلبوول 

 MCV تري برخوردار است و بورعکس  قرمز از حساسيت ك 

ني از اهميت شايا  31تر از  ك  MCH و مخ وهاً 81از  تر ك 

گري برخوردار است و موارد منفوي كوا      در آزمايش رربال

الکتروفورز هموگلووبين، شواخص تشوخيص    تري دارد. در  ك 

در  است كه %1/3 بالاتر از  ₂Aبتاتالاسمي مينور، هموگلوبين 

نيوز   %1بالاتر از   Fهموگلوبين % موارد افزايش يافته است.28

[. البتوه، در  2] (3شود )جودول   % موارد ديده مي81در بيش از

تالاسمي ماژور، علائ  بسويار شوديدتر و تشوخيص بواليني و     

تري قابول انجوام و تائيود اسوت.       ايشگاهي با سهولت بيشآزم

هواي قرموز در    ه  كر است كوه نوو  موفولووژي گلبوول    لازم ب

تورين   كه بويش  طوري هتشخيص ممکن است كمك كننده باشد ب

سومي ديوده   هاي قرمز كوه در تالا  موفولوژي ريرطبيعي گلبول

باشود كوه    موي  (Target cell) هاي قرمز هود   شود گلبول مي

  [.11د ]كننده در تشخيص تالاسمي باش تواند فاكتوري كمك مي

هاي آلفا كواهش يوا فقودان     كه در تالاسمي با توجه به اين

فا نيز در ساختار تمام توليد زنجيره آلفا وجود دارد و زنجيره آل

ن ها در اي وليد همه هموگلوبينها موجود است لذا ت هموگلوبين

ين، در تشخيص چن ند. ه گير نو  تالاسمي تحت تاثير قرار مي

فاكتورهاي بسيار مهو    هاي آلفا يکي از آزمايشگاهي تالاسمي

، ميزان حضور هموگلوبين MCHو  MCVرير از تشخي ي به 

كه در نبود زنجيره آلفوا   بارت )رسو  چهار زنجيره گاما است

وش گيرد( در خون بند نا  است كه با استفاده از ر هورت مي

شرايط طبيعي در شود؛ در  مشخص ميالکتروفورز هموگلوبين 

د دارد هموگلوبين بوارت وجوو   %1الي  1.1خون بند نا  تنها 

شود و بسته بوه   تر مي هاي آلفا بيش ولي اين مقدار در تالاسمي

اينکه چند ژن در تالاسمي آلفا دچار حذ  شده باشند مقودار  

 [.11( ]3آن متفاوت خواهد بود )جدول 
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 خوني هاي ميکروسيت هيپوكروم. تشخيص افتراقي ك  2جدول

 A2 level FEP serum  ferritin TIBC Serum  iron RDW 

 ↑ ↑ ↑ ↑ ↑ N نقص آهن

 N N N N N N آلفاتالاسمي

 N N N N N ↑ بتاتالاسمي

 N ↑ ↑ ↓ ↓ N بيماري مزمن

 ↑ ↑ N ↓ ↑ N سيدروبلاستيك

RDW=red cell distribution width; TIBC=total iron binding capacity;  FEP=free erythrocyte protoporphyrin; N= normal 
 

 . ويژگي هاي باليني و آزمايشگاهي انوا  مختلف تالاسمي آلفا و بتا3جدول 

 يافته آزمايشگاهي فنوتيپ باليني ژنوتيپ نو  جهش جهش 

 تالاسمي آلفا

 كاملاً طبيعي  /- حذ  ژني يك الل ژن آلفا ناقل خاموش

MCV  وMCH  كاهش خفيف 
درهد هموگلوبين بارت در  2-1

 خون بند نا 
 كاهش خفيف

هفت 
آلفاتالاسمي 

 )مينور(
 حذ  ژني دو الل ژن آلفا

_ _  / 
- /-  

 ك  خوني خفيف
MCV  وMCH  كاهش 

’s Hb Bart 11-1  درهددر خون
 بند نا 

بيماري 
 Hهموگلوبين 

 -/-- حذ  ژني سه الل ژن آلفا
تا شديد، هيپوكرومي و  ك  خوني  متوسط

 ميکروسيتوز

MCV  وMCH كاهش چشمگير 
’s Hb Bart 11-2  درهد در خون

 بند نا 

هيدروپس 
 فتاليس

 جنين مرده - -/  - - حذ  ژني چهار الل ژن آلفا
%  81-21فاقد زنجيره آلفا و داراي 

’s Hb Bart (1 γ)   و مقادير اندكي
 ( (H  4گلوبين 

 تالاسمي بتا

 كاملاً طبيعي +/ نقطه اي جهش در يك آلل وشناقل خام
 هموگلوبين طبيعي

MCH, MCV  نرمال و گاهي
 كاهش دارد.

بتاتالاسمي 
 مينور

 /0 نقطه اي يك الل ژن بتا
علائ  باليني واضحي ندارد وممکن است با يك ك  

 خوني ميکروسيتوز خيلي خفيف همراه باشد

MCV  وMCH كاهش خفيف 

HbF 1-1 ؛ درهدHb A2 8-3 .
 درهد Hb A 21؛ درهد 1

تالاسمي 
 اينترمديا

دو الل ژن بتا 
)جهش هاي متفاوت 

 كاركردي(
 +/ 0 نقطه اي

رنگ پريدگي، زردي خفيف، بزرگي كبد و طحال و 
گاهي دفورميتي اسکلتي، آنيزوسيتويس، هيپوكرومي، 

 تارگت سل،   گلبول قرمز هسته دار

A2 3 درهد 

MCV  وMCH كاهش 

HbF 31-31 دهد 
Hb A 11-21 درهد 

 0/0 نقطه اي دو الل ژن بتا تالاسمي ماژور

رنگ پريدگي و زردي شديد، بزرگي كبد و طحال و 
دفورميتي اسکلتي ، آنيزوسيتويس، هيپوكرومي، 

تارگت سل،   گلبول قرمز هسته دار، وابستگي شديد 
 به تزريق خون

Hb A2  3 ؛ درهدHb A  1 
 درهد

Hb f  درهد 21بيشتر از 
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 بيمارياپيدميولوژي 
نژادهاي گوناگون گوزارش  تالاسمي تقريباً در تمام اقوام و 

شيو  بيماري در نواحي مالارياخيز به ويژه اطرا  شده است. 

ائي و منواطق نزديوك اسوتوا در    درياي مديترانه، نواحي اسوتو 

بوا  بطور كلوي، تالاسومي    ت.تر اس هاي آفريقا و آسيا بيش قاره

 اي از خاورميانه گرفته تا هنود و  كمربند مديترانه شيو  بالا در

 بوالاترين توراك  آلفوا    آسياي جنو  شورقي پراكنودگي دارد.  

سوواحل  جنو  شرقي آسويا از جملوه تايلنود و     تالاسمي در

% جمعيوت در عربسوتان   11 رر  آفريقا گزارش شده اسوت. 

 تالاسمي را دارا هسوتند.  سعودي يکي از اشکال خاموش آلفا

شوايع اسوت ولوي     تالاسمي نسبتاً پوستان آمريکا آلفادر سياه 

تورين   تالاسمي، بيش در مورد بتا [.18،13] ت اهر باليني ندارد

 تالاسمي با شيو  در ساكنين ايتاليا و يونان ديده شده است. بتا

تر، در نواحي رربي و شومال آفريقوا، تركيوه، ايوران،      شيو  ك 

تالاسمي به  بتاشود.  يعربستان، هند و پاكستان ديده م سوريه،

 شود ي نژادهاي چيني ديده مي گير و آندميك در كليه طور تك

[12،18.] 

 111جهوان )  % جمعيوت 3بر اساس آمارها، به طور كلوي  

ميليوون   2اند كه بيش از  هاي تالاسمي ميليون نفر( ناقل جهش

دهد  [. مطالعات نشان مي21] كنند ها در ايران زندگي مي آن نفر

رسود.   % مي11در بعضي از مناطق كشور تا ي ناقلين كه فراوان

چنين، در شمال و جنو  كشور نسبت به سواير منواطق از    ه 

و [. با يك حسوا  سواده   21] خوردار استتري بر شيو  بيش

توان دريافت كه احتمال تولد  با توجه به آمارهاي  كر شده مي

يوك  طور متوسط بويش از   هنوزاد مبتلا به تالاسمي در ايران ب

ر ت برابر بيش 3 شود كه تقريباً زايمان برآورد مي 311مورد در 

هاي وراثتي يعنوي سوندرم داون    از بالاترين فراواني در بيماري

با توجه بوه   [.22] در هر تولد است 1111/1 با شيو  حداكثر

و نيز ميوزان بوالاي آن در كشوور موا،      اهميت فراوان تالاسمي

ب بوه ايون   هاي مختلف مربوو  مطالعات بسيار زيادي در زمينه

ن بوه  توا بيماري هورت گرفته است. از جمله اين مطالعات مي

در هاي مختلف اين بيمواري   بررسي شيو  و نيز بررسي جهش

ايون   بنودي موا   مناطق مختلف ايران اشاره كرد. در يك دسوته 

نخسوت،   كنوي ؛ گوروه   بندي موي  مطالعات را در سه گروه طبقه

ي ژن بتوا گلووبين را در بوين    هوا  مطالعاتي هستند كوه جهوش  

انود. بوه    ي كرده و آمار آن را منتشر نمووده بيماران ماژور بررس

بيمار خوزستاني  212عنوان نمونه، در يك مطالعه كه بر روي 

 و IVSII-IG>A هواي  تلا به تالاسمي بتا انجام شود جهوش  مب

 IVSI-110G>A   بوه   %13/8و  %21/3به ترتيب بوا فراوانوي

هاي مسوبب بوروز تالاسومي در ايون      هشترين ج عنوان شايع

هواي ژن   طور، بررسوي جهوش   همين [.2] منطقه گزارش شدند

بتلا به تالاسمي نشوان  بيمار كرد كرمانشاه م 181بتاگلوبين در 

يوب  بوه ترت  CD8/9 +G و IVSП-І (G>A) هاي داد كه جهش

هواي ژنوي در    ترين جهش از شايع %13/1و  32/2با فراواني 

 [.23] اين منطقه هستند

هوا را در بوين    هايي هستند كه فراواني جهش گروه دوم، آن

اند؛ در يك مطالعه  هاي در خطر )مينور( ارائه داده افراد و زوج

زوج هرمزگاني در خطور   112هاي ژن بتاگلوبين در  كه جهش

از بوالاترين   IVI I-5 (G>C) انجام شد نشوان داد كوه جهوش   

هوايي   گوزارش  ر است. در نهايت گوروه سووم،  شيو  برخوردا

اقلين بوه  هوا را در هور بيمواران و نو     هستند كه فراواني جهش

هاي  اند. گروه اخير، از ن ر بررسي هورت توامان گزارش كرده

هوا   وده و بنابراين ما اين نو  گزارشآماري چندان ارزشمند نب

ا  مطالعات انجام انو 1را از مطالعه خود خارج كردي . جدول 

هواي مختلوف    تالاسمي در جمعيتهاي بتا شده بر روي جهش

 .دهد ايراني نشان مي

هوواي مسووبب  شوويو  جهووش. هاااي ژب بتاااين بي  جهاا 
بوه   [.21،12] تالاسمي در نقاب مختلوف دنيوا متفواوت اسوت    

 هواي  % و جهوش 32 با فراواني IVSI-110 عنوان مثال، جهش
IVSI-5،FSC8/9  وIVSII-1   12 %،22به ترتيب با فراواني،%  

توورين سووه  را بووه خووود  ي آسوويايي بوويش%، در هنوودوها13
با توجه به تنو  جمعيتي و قومي  [.21،21دهند ] اخت اص مي

هواي بتاتالاسومي در    ر ايران وجود دارد، پراكندگي جهشكه د
نقاب مختلف ايران نيز متفاوت بوده و دانستن ايون اطلاعوات،   
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[. بور  22-21] براي اقدامات پيشوگيرانه حوائز اهميوت اسوت    
آلول در   11111ت گزارش شده تاكنون بيش از اساس مطالعا

مينوور تالاسومي بررسوي و گوزارش     افراد مبوتلاي مواژور و   
هاي مختلوف شومالي و   هاي متفواوتي در شوهر   اند. جهش شده

و  1هاي مختلف ايران شايع هستند )جوداول   جنوبي و جمعيت
 (. پنج جهش شايع جمعيت ايران بوه طوور كلوي عبارتنود از    1

IVS I-5(G>C) ،IVS II-1( G>A) ،FSC36/37(-T)،IVS I-

110(G>A)  وFSC 8/9(+G)  . ًكل 31اين پنج جهش تقريبا %
 دهند. البته، بايد توجه داشوت كوه هور    ها را تشکيل مي جهش

هاي خاهي شايع هستند. يك  ها در جمعيت كدام از اين جهش
است كوه در سراسور كشوور     IVS II-1 ( G>A) استثنا جهش

كووه در  GJB2 در ژن  31delGشووايع اسووت ن يوور جهووش 
هواي جهوان و از    ناشنوايان رير سندرومي بسياري از جمعيت

[. يوا  31،31] هاي كشور ما شايع است تر قسمت جمله در بيش
در بيماران فيبروز  CFTR در ژن p.F508del طور جهش همين

د شو راين، پيشنهاد ميبناب [.31-32] كيستيك در جهان و ايران
لف، هاي مخت ها و جمعيت جهش در استاندر مطالعات بررسي 
هاي شايع جمعيت موورد ن ور    ابتدا جهش 1با توجه به جدول 

 هوا در افوراد موورد    رسي گردند و در هورتي كه اين جهشبر
هاي ديگر پرداخته شود  مطالعه وجود نداشت به بررسي جهش

 .تا از اتلا  هزينه جلوگيري گردد
فرد مبوتلا   2111از تا كنون، نتايج مطالعات بر روي بيش 

هواي مختلوف كشوور گوزارش شوده اسوت        )ماژور( در استان
فرد مشکو  بوه   11111طور، بيش از  (. همين1و  1)جداول 

هاي ژني بررسي و گزارش  ناقل بودن بتاتالاسمي از ن ر جهش
موورد نمونوه    211هواي ژنوي در حودود     اند. البته، جهش شده

ترين افراد   است. بيش تشخيص پيش از زايمان نيز ارائه گرديده
فرد مواژور تالاسومي( اسوت و     231مبتلا از استان مازندران )

 هاي اين اسوتان نيوز بوه ترتيوب عبارتنود از      ترين جهش شايع
IVS II-1 (G>A) ،CD30 (G>C) ،FSC8 (-AA) ،FSC22-

24(-AAGTTGG) وIVS I-5 (G>C)  .  هوا در   ايون جهوش
در بوين   هواي مسوبب تالاسومي    % جهش81، بيش از مجمو 

ترين افراد ناقل  چنين، بيش شوند. ه  بيماران استان را شامل مي
چسوتان و اسوتان خوزسوتان گوزارش     از استان سيستان و بلو

با داشتن  به تنهايي IVS I-5 (G>C) اند. در زاهدان جهش شده

ها قرار دارد. البته،  ها در هدر جهش % از كل جهش33فراواني 
هاي ديگور   ها در بيماري ي جهشدر اين استان الگوي پراكندگ

است بوه عنووان نمونوه،    هاي ايران متفاوت  نيز از بقيه جمعيت
هدان و كرمان نسبت بوه بقيوه   در زا GJB2 هاي فراواني جهش

هواي شوايع،    تر بوده و حتي نو  جهوش  هاي كشور ك  جمعيت
تا نيز ايون  هاي گلوبين ب [ كه در مورد جهش31] متفاوت است

 هوواي در خوزسووتان نيووز، جهووش كنوود.  قضوويه هوودق مووي 
IVS II-1 (G>A) ،FSC36/37 (-T) ،IVS I-110 (G>A) ،

IVS I-5 (G>C)،FSC8 (-AA)  و IVS I-6 (T>C)  در حدود
اي مطالعات راهنماي خوبي بر 1ها هستند. جدول  % جهش11

هاي مختلف كشور فوراه    ها در استان مربوب به بررسي جهش
 .آورد مي

هواي ايرانوي    ش در جمعيوت جهو  21ر مجمو ، بيش از د
هوا   جهوش از بقيوه جهوش    11د كوه در حودود   ان گزارش شده

هوا در اولويوت    باشند. بنابراين شناسايي اين جهش تر مي شايع
العات گوزارش  هاي تشخي ي مولکولي در مط قرار دارد. روش
 ARMS-PCR ،PCR-RFLP،Reverse dot شده عبارتنود از 

blot hybridization  وSequencingقريباً در تمام مطالعات . ت
اسوتفاده   اي هاي نقطوه  براي شناسايي جهش ARMSاز روش 

اي را در افراد  هاي نقطه توان جهش شده است. با اين روش مي
، از سوه پرايمور   ARMSناقل و مبتلا شناسايي كرد. در روش 
ثير منطقه مورد ن ر كموك  )موتانت، نرمال و مشتر ( براي تک

نت بوراي تکثيور و شناسوايي آلول     وتاشود؛ پرايمر م گرفته مي
يافته، پرايمر نرموال بوراي تکثيور آلول سوال  و پرايمور        جهش

گيورد. بنوابراين،    در مقابل اين دو پرايمر قرار موي  مشتر  نيز
شوود؛ در واكونش اول از    انجوام موي  براي هر فرد دو واكونش  

مرهواي  پرايمرهاي نرمال و مشوتر  و در واكونش دوم از پراي  
شود. اگور تنهوا در واكونش اول     ر  استفاده ميموتانت و مشت

تکثير هورت بگيرد يعني فرد هموزيگوت سال  است اگر تنها 
در واكنش دوم تکثير هورت بگيورد يعنوي فورد هموزيگووت     
مبتلاست و در هورتي كه در هر دو  لوله تکثيور انجوام شوود    

پرايمرهاي  1[. در جدول 33،31] يعني فرد هتروزيگوت است
اده در مطالعات قبلي بوراي چنود جهوش شوايع در     مورد استف

 كشور آمده است.
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 . جهش هاي شايع در مطالعات منتشر شده4جدول  

 جمعيت
تعداد  

 ناقلين

تعداد 

 مبتلايان
 منابع تکنيک هاي استفاده شده شايع هاي جهش   شايعترين جهش

  FSC 8/9(+G) IVS II-1( G>A),   FSC 8/9(+G) , FSC36/37(-T),  IVS I-1(G>A),  IVS I-110(G>A) RDB, ARMS, sequencing [38],[39, 40] 111 062 اصفهان

 IVS I-25bp IVSI.108-25 bp,  IVS II-1( G>A),  IVS I-5(G>C),  FSC 8/9(+G),  IVS I-1(G>A) ARMS-PCR [41] 121 2 بوشهر

 FSC36/37(-T), IVS-II-I 111 0121 اهواز

(G>A) 
IVS II-1( G>A),  FSC36/37(-T),  IVS I-110(G>A),  IVS I-5(G>C),  FSC8(-AA) 

RDB; ARMS-PCR, RFLP, 

sequencing 
[40, 42-47]  

 FSC36/37 (–T) 112  بختياري
FSC36/37(-T),  IVS II-1( G>A),  IVS II-745(C>G) + 5’UTR +20(C>T),  IVS I-

110(G>A), -28A>C 
ARMS, sequencing [54]  

 IVS-II-I (G>A) IVS II-1( G>A),  CD30(G>C),  FSC 8/9(+G) RDB, ARMS, sequencing [48]  022 گيلان

 IVS-II-I (G>A) 016 0102 مازندران
IVS II-1( G>A),  CD30(G>C),  FSC 8/9(+G), FSC8(-AA),  FSC22-24(-

AAGTTGG) 
RDB, ARMS, RFLP, sequencing [48-52] 

 IVS-II-I (G>A) IVS II-1( G>A) RDB, ARMS, sequencing [48] 2 10 گلستان

 ,IVS-II-I (G>A),  FSC8/9 012 2 تبريز و اردبيل، اروميه

IVSI-110 
IVS I-110(G>A),  FSC 8/9(+G),  IVS II-1( G>A),  IVS I-1(G>A) ARMS, sequencing [53, 54] 

 IVS-II-1 (G>A) IVS II-1( G>A),  FSC5(-CT), FSC 8/9(+G),  IVS I-1(G>A) RDB, ARMS, [55, 56] 11 66 سنندج

 IVS-II-1 (G>A) IVS II-1( G>A),  FSC 8/9(+G),  IVS I-1(G>A),  FSC8(-AA),  FSC5(-CT) ARMS-PCR,  sequencing [57] 62 2 اروميه(-کرد )کردستان

 IVS-II-I (G>A) IVS II-1( G>A),  FSC36/37(-T),  FSC 8/9(+G),  IVS I-110(G>A) ARMS, RFLP, sequencing [23, 58] 122 021 کرمانشاهکرد

 FSC 36/37 (–T) IVS II-1( G>A),  FSC36/37(-T),  FSC 8/9(+G),  IVS I-110(G>A) ARMS-PCR [59] 62 2 ستانلر

 IVSI-5 (G>C) IVSI-5 (G>C) ARMS-PCR, sequencing [60] 2 10 مشهد

 IVS-I-5 (G>C) IVSI-5 (G>C),  FSC44(-C),   ARMS-PCR, sequencing [61] 2 110 خراسان جنوبي

  IVS 1-5(G>C) IVSI-5 (G>C),  FSC 8/9(+G),  IVS II-1( G>A),  CD15(TGG-TGA) ARMS, RFLP,  sequencing [40, 62-65] 2 1102 زاهدان

 IVSI-5(G> C) IVS I-5(G>C),  IVS II-1( G>A),  FSC 8/9(+G),  IVS I-6 (T>C RDB,  ARMS-PCR,  sequencing [66] 2 066 کرمان

 IVS-II-I (G>A) IVS II-1( G>A),  IVS I-110(G>A),  IVS I-5(G>C),  FSC 8/9(+G),  FSC36/37(-T) 022 2 قزوين
ARMS,  Real time PCR-HRM, 

sequencing 
[29, 67, 68] 

 IVS-II-1 (G>A) IVS II-1( G>A),  FSC 8/9(+G),  IVS I-5(G>C),  FSC36/37(-T),  IVS I-110(G>A) ARMS-PCR,  sequencing [69, 70] 12 1126 تهران

 IVS I-5 (G>C) IVS I-5(G>C),  IVS II-1( G>A),  FSC 8/9(+G,  CD30(G>C) RDB,  PCR [71] 2 001 هرمزگان

 IVS II-1 (G>A) IVS II-1( G>A),  IVS I-1(G>A),  IVS I-110(G>A),  IVS I-5(G>C),  FSC 8/9(+G) 112 111 فارس
RDB,  DGGE, RFLP, ARMS,  

sequencing 
[40, 72-74] 

IVS I-110 IVS I-110(G>A), IVS II-1( G>A),  IVS I-1(G>A),  FSC36/37(-T),  FSC 8/9(+G) ARMS [54] 02 21 زنجان  

-IVS-II-1 (G>A); IVS I 102 2 ايران

130 (G>C) 
IVS-II-1 (G>A); IVS I-5 (G>C) ARMS, RDB,  DGGE, sequencing [76, 77] 

 11902 0221     
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 (IVS=Interval Sequence, FSC=Frameshift, CD=Codon. نوع و تعداد کل جهش هاي ارائه شده بر روي بيماران ايراني )2جدول 

 جمع

ان
فه

اص
 

ان
هر

ت
ين 

زو
ق

 

لان
گي

ان 
در

ازن
م

 

ان
ست

گل
 

هد
مش

 

بي
نو

 ج
ان

اس
خر

 

ان
هد

زا
 

ان
رم

ک
 

 

ان
زگ

رم
ه

 

س
فار

ي 
يار

خت
ب

 

هر
وش

ب
ان 

ست
وز

خ
 

ان 
ست

لر
شاه 

مان
کر

ان 
ست

رد
ک

ان 
ست

رد
)ک

رد 
ک

-

ه(
ومي

ار
 

ان
نج

ز
 

ه، 
ومي

ار
و 

ز 
بري

ت يل
ردب

ا
 

ان
اير

 

 نام جهش

1226 

(0271) 
12 

121 

(272) 

11 

(1272) 
 

22 

(171) 
 

12 

(1276) 

61 

(1271) 

1201 

(2271) 

126 

(6670) 

129 

(22792) 

10 

(272) 
1 

29 

(1271) 

122 

(179) 
6 12 0 1 1 9 1 IVS I-5(G>C) 

1262 

(01762) 

161 

(0171) 

202 

(10792) 

112 

(16) 

129 

(2071) 

1222 

(6176) 
1 2 1 

111 

(0712) 

16 

(6) 

02 

(10722) 

190 

(1171) 

22 

(1970) 

61 

(1170) 

610 

(1972) 
16 

011 

(1672) 

10 

(0270) 

10 

(1172) 

11 

(1171) 

22 

(1976) 
12 IVS II-1( G>A) 

922 

(2790) 

22 

(12712) 

26 

(2) 

02 

(179) 
0 6 2 0  06 1  01 

29 

(0072) 
 

220 

(1279) 
11 

10 

(272) 
0 2 

2 

(672) 
1 1 FSC36/37(-T) 

910 

(2762) 

61 

(2729) 

21 

(272) 

21 

(1972) 
6 02 1 0  1 2 2 

16 

(270) 

00 

(272) 
10 

111 

(1079) 
12 

12 

(271) 
0 2 

11 

(0972) 

26 

(0170) 
1 IVS I-110(G>A) 

929 

(2721) 

111 

(1272) 

122 

(276) 

11 

(2) 

16 

(272) 
02 0 0 6 

129 

(1791) 

11 

(179) 

2 

(171) 

12 

(270) 
 

12 

(672) 
21 11 

90 

(1272) 

12 

(1272) 

19 

(1272) 

2 

(672) 

26 

(0170) 
 FSC 8/9(+G)  

129 
61 

(2702) 
11 12 1 01 2   11 1  

22 

(11792) 
2 

19 

(171) 
111  01 

16 

(976) 

10 

(979) 

11 

(1071) 

02 

(6792) 
2 IVS I-1(G>A) 

122 19 02 1 1 
112 

(172) 
0 1   1 0 12 16  

112 

(172) 
 00 2 

2 

(676) 
 16 1 FSC8(-AA) 

122 12 16 2 1 01 2  1 06 0 2 11 2 
129 

(1971) 
121 1 10    0  IVSI.108-25 bp 

111  22 12 
12 

(270) 

162 

(672) 
0   6 1 

2 

(171) 
1  2 11     1   CD30(G>C) 

021 02 12 11  11   
11 

(0276) 
01 2 1 02 6  22 1 16 6 1  12  FSC44(-C)  

026 11 11 12 2 6 2   2 
9 

(171) 
1 1  1 

112 

(172) 
 02 0 1 1 2 2 IVS I-6 (T>C) 

019 02 00 0  11    02 1 1 12 1 2 26  12 6 0    CD39(C>T) 

012  1  0 10 2   11  1 1 1  92 1 0 
06 

(1276) 

2 

(676) 
6 11 1 FSC5(-CT) 
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122  19 0  0  1 2 
122 

(0712) 
  0   11  01  0  2 1 CD15(TGG-

TGA) 

169 9 01 0 0 11 2   00   2  2 21 0 9    0  IVS II-745, G->C 

122 9 1  6 
122 

(171) 
2     1  2  02  1     2 FSC22-24(-

AAGTTGG) 

112  1  1 1 2 1 2 22   2 12  12       1 -88 (C>A) 

21 0   2 6 2       
02 

(1271) 
 11     1 0 1 -28A>C  

26 2 1   1          22  2     9 FSC82/83( –G) 

62   0      1      61        HbS 

61  00   12          2  1      CD22(G>T) 

12         2   1 
12 

(1172) 
 2        

IVS II-745 

(C>G)+5’UTR 

+20(C>T) 

10   0  19          12       11 IVS I-130(G>C) 

12    1 2 1         06        IVS I- del 17 nt. 

11   1  1    0 0    2 02        FSC5 (C) 

12     1          02      1  
IVS II-848 

(C>A) 

09        1 01      1        
HbD 

Punjab(C121) 

01 2    0   0 2            0 2 FSC16 (-C) 

01         12 1     0        -619bp del 
01               01        5UTR+20 (C>T) 

02               12  1  0   1 IVS I-128(T>G) 

19               19        IVSI del 24 nt. 

12             2  10       1 initCD(T>C) 

12 1           10          1 25 bp deletion 

(+252-276) 

12        0       11       0 -101(C>T) 

16  1             0      11  IVS I-5 (G>A) 

16 0  1 0 2 2    1     1       1 –30 (T>A) 

12         2 2             CD15(−T) 

11 1   2 2 2         2        IVS I-2 (T>G) 
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11         11      1        HbC 

11               11        CD 8+G 

11     1            2   1 0 1 FSC25-26 (+T) 

10 0   0 1 2         1  0     0 IVS II-2,3 (+11/-

2) 

10 0        0 0     0       1 FSC41/42 (–

TCTT) 

11     11                  HbE (C26) 

9       2             1  1 Cap-site+1 

(A>C) 
2        1 0      2        

FSC41-42(-

CTTT) 

6        6               
FSC37/38/39, _7 

nt 

6   0  0              1   1 +22G>A 

(5’UTR) 

2 2                      IVS I-109 (T) 

2               1  1      CD17(A>T) 

2       1             0   CD29(C>T)  
2               2        FSC54( –T) 

1     0          0        CD6 (A>T) 

1         1             1 IVS I-1 (G>T) 

1                 1     1 CD15(TGG-

TAG) 

1               1        FSC45 (–T) 

1               1        FSC88 (+T) 

1               0  1      FSC 6 (–A) 

1            0          1 IVS II-654 (C>T) 

1    0 2 2           1      CD37(G>A) 

0               0        IVS I-108 (T>C) 

0               0        IVS I -116 

0                      0 IVS II-850 

(G>T) 

0 1  1                    CD24(G) 
0               0        CD31 (–C) 
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0               0        CD50 (A>C) 

0         0              CD129(C>T) 

0         0              FSC80/81 (–C) 

0   0                    Hb Monroe 

1                      1 -87 (C>G) 

1               1        -80 

1                      1 71 (C>T) 

1               1        -56(G>C) 

1 1                      41 (A>C) 

1 1                      32 (C>A)

1                      1 -26A>C 

1                      1 IVS I-2 (T>C) 

1                 1      CD9/10( +T) 

1                      1 CD24/25 (-GGT) 

1               1        FSC41 (–C) 

1               1        CD42 

1                      1 FSC42/43 (+G) 

1 1                      FSC 47 (+A) 

1   1                    CD 74/75 

1               1        CD78 (C>G) 

1               1        FSC84/85 (+C) 

1               1        FSC94 (+T) 

1                      1 CD95(A>T) 

1               1        CD123(C>A) 

1                   1    CD127(G>A) 

1212 26  11 01 121 2 1  090 9  16  011 102 12 2 12  11 12 00 unknown 

16222 221 1006 111 022 0112 10 11 109 1222 066 001 222 062 220 1191 112 221 162 101 122 122 122 Total 

 [
 D

ow
nl

oa
de

d 
fr

om
 k

oo
m

es
hj

ou
rn

al
.s

em
um

s.
ac

.ir
 o

n 
20

24
-0

7-
03

 ]
 

                            13 / 18

https://koomeshjournal.semums.ac.ir/article-1-2542-fa.html


 1321پائيز ، (13)پياپي 1، شماره 13جلد                                                                                                       كومش

 

14 

 

 درمان    
لوت ابوتلا بوه    اژور تالاسمي بوه ع مبتلايان م درماب سنتي:

ريافوت  باشند. د شديد نيازمند دريافت مکرر خون ميخوني  ك 

مدت خون در اين بيماران با انباشوته شودن و    مکرر و طولاني

هاي مختلف بدن و از جملوه قلوب و كبود     تجمع آهن در بافت

راه است كه علت شايع مرگ و مير در اين بيماران است. در  ه 

ار دريافوت خوون از   لاسمي در كننتيجه، در بيماران مبتلا به تا

 كننده آهون مثول دفروكسوامين و دفريپورون     داروهاي شلاتور

(Deferiprone (L-1)) شووود. جديوودترين  نيووز اسووتفاده مووي

ه اسوت كو   (deferasirox) كننوده آهون ديفرازيوروكس    شلاتور

 [.2] شود موجب حذ  آهن از طريق مدفو  مي

تور   اي ر ريشههاي جديد به طو در درمان هاي ن و : درماب

طور كه  كر شد در  به موضو  درمان پرداخته شده است. همان

تارهاي متفاوت هموگلووبين پديود   دوران مختلف تکوين ساخ

هواي ژنوي    هاي متفواوتي از خوشوه   آيد. در هر مرحله، ژن مي

تووان   د. اگر ژن بتا جهش داشته باشود موي  گرد گلوبين بيان مي

القاء كرد؛ در يکي از اين  راهاي اين خوشه ژني  بيان ديگر ژن

هاي درماني اخير با استفاده از داروهاي خاص )از جمله  روش

آزاستيدين، فنيل بووتيرات و بوسوولفان(    -1هيدروكسي اوره، 

هاي گاما  [. زنجيره32،38] بيان ژن گلوبين گاما افزايش دادند

افي آلفوا تركيوب شوده و از رسوو      هاي اض گلوبين با زنجيره

هواي قرموز    هاي قرمز و در نتيجوه ليوز گلبوول    بولها در گل آن

گور، تركيوب زنجيوره گاموا بوا      كند. از طور  دي  جلوگيري مي

 [.32،38،2آورد ] را پديد مي F هاي آلفا، هموگلوبين زنجيره

اند؛  هاي درمان قطعي بوده واره به دنبال روش دانشمندان ه 

ان مبتلا به هاي بنيادي در بيمار امروزه با استفاده از پيوند سلول

گيرد. در  واردي درمان به طور قطعي هورت ميتالاسمي در م

د نوا  و يوا از ميوز    هاي بنيادي از خوون بنو   اين روش سلول

شده و به بيماران پيونود   كنندگان سازگار گرفته استخوان اهداء

كه اين روش درماني ممکون   شود، البته، با توجه به اين داده مي

و   (GVHD)پيوند عليه ميزبوان است با عوارضي مثل واكنش 

جديودتري از  هواي درمواني    راه باشد، لوذا روش  دفع پيوند ه 

 induced) هوواي بنيووادي القووايي جملووه اسووتفاده از سوولول

Pluripotent Stem cell, iPS)   .و ژن درماني نيز مطرح اسوت

 شوود  ن معيو  توسط ژن سال  جايگزين ميدر روش اخير، ژ

[81،2.] 

 

  پيشگيري    
عضولات افوراد   كنار درمان و رسيدگي به مشکلات و م در

هاي ن ام سلامت كشور ما، پيشوگيري   مبتلا، يکي از ضرورت

د كودكان مبتلا به تالاسمي اسوت. در هوورتي كوه    از زاد و ول

هاي ژن بتا گلوبين حامول و سوال  باشوند     والدين، براي جهش

خطر داشتن فرزند مبتلا بوراي ايون زوج، بور اسواس الگووي      

در  اسوت.  1در  1يا خطر  %21ثتي اتوزومي ميلو ، برابر راو

گوردد و   مورد خانواده مذكور، ابتدا جهش والدين مشخص موي 

اي تشخيص پويش از  ه سپس، در حين بارداري به كمك روش

( وجوود جهوش در   11-11و  12-11هواي   زايمان )در هفته

ي  برنووامه  1331در ايوران، از سوال    گوردد.  جنين بررسي مي

البتوه، در  ري از بوروز توالاسمي آراز شوود.  ري پيشگيوكشوو

هوورت آزمووايشي   هاين برنوامه بو ش از آن،سال پي 1حدود 

بود. بوا ايون وجوود،      هواي كشور اجرا شوده در بورخي استان

سومي از سووال   هاي تشخيص ژنتيوك تالا  ي آزمايشگاه شبکه

شور هاي متعدد و مکملي در ك گرديد. استراتژي  تشکيل 1338

(.  3براي كاهش فراواني تالاسمي هورت گرفته است )جودول  

ي كشووري پيشوگيري از بوروز     اس دستورالعمل برناموه بر اس

بتاتالاسمي ماژور تن يموي توسوط معاونوت بهداشوتي وزارت     

هاي برناموه   ان و آموزش پزشکي، تمام استراتژيبهداشت، درم

هوواي   هسوتند: آمووزش، آزموايش    محور عملياتي  1مبتني بر 

 ي ژنتيك،  رربوالگري، آزمايش تشخيص ژنتيك، مشاوره
 

 گيريبحث و نتيجه
كننده گلووبين آلفوا و بتوا     هاي كد كدام از ژن جهش در هر

اري بوه  الگوي وراثتي بيمو  تواند سبب بروز تالاسمي گردد. مي

 هوواي هووورت اتوووزومي ميلووو  اسووت. بنووابراين، در ازدواج

ها و در نتيجه بروز  خويشاوندي خطر هموزيگوت شدن جهش

هاسوت كوه برناموه     كند. در ايران، سال زايش پيدا ميبيماري اف
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شود اين  شود. پيشنهاد مي خطر اجرا مي هاي در شناسايي زوج

تر انجام گيرد و به عنووان كوارت سولامت     كار در سنين پايين

يرد. در مبتلايان ماژور علائو   تالاسمي در اختيار افراد قرار گ

ايون نيوز   نياز به دريافت مکرر خوون دارد كوه    خوني شديد ك 

هاي قطعي نيوز هنووز    آورد. درمان خود مشکلاتي را فراه  مي

فراگير نشده است. در نتيجه، پيشگيري از بروز مووارد جديود   

ي  هترين راه كنترل اين بيمواري اسوت. در كشوور موا، شوبکه     ب

انجووام هوواي تشووخيص ژنتيووك تالاسوومي بووراي   آزمايشووگاه

كوه تالاسومي    با توجه به اين اند. ربوطه تجهيز شدهآزمايشات م

شوود   ده سلامت در هزاره جديد محسوو  موي  يك مشکل عم

 بهداشتي را به خوود جلوب كورده اسوت.    گذاران  توجه سياست

بهبود شرايط فرهنگوي، اجتمواعي و اقت وادي در بسوياري از     

ه در پيشووگيري از بووروز بيموواري كشووورهاي در حووال توسووع

همگواني،  بوه عنووان نمونوه، آمووزش     اسوت.  كننده بوده  كمك

هواي دوران پويش و حوين بوارداري      مشاوره ژنتيك و مراقبت

 .تواند در كنترل بيماري نقش بسزايي داشته باشد مي

 

 تشكر و قدردانی
نويسندگان از زحمات آقايان محمدرضا من ووري، علوي   

هيه ايون مقالوه تشوکر و قودرداني     ايدي و حسن بوستاني در ت

 .نمايند مي
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Thalassemia, is one of the most common genetic diseases in many countries. There are two common 

types of thalassemia, alpha and beta. Prevalence of thalassemia-causing mutations is different among 

various parts of the world and even within different ethnic groups living in our country. In addition to 

clinical, biochemical and hematologic diagnostic methods, some molecular techniques are used for prenatal 

diagnosis of thalassemia. On the basis of the present study, the following mutations are common in our 

country: IVS I-5(G>C), IVS II-1( G>A), FSC36/37(-T), IVS I-110(G>A), FSC 8/9(+G), IVS I-1(G>A), 

FSC8(-AA), IVSI-25 bp, CD30(G>C) and FSC44(-C). These mutations are about 80% of all mutations. 

Mutation IVS II-1 (G> A) is common across the country but other mutations may be common among other 

specific ethnic groups. In this study, those publications related to research over the prevalency of beta 

thalasemia mutation were studied and analyzed and the common mutations in different provinces of the 

country are presented. Understanding the molecular mechanism underlying the disease would improve 

identifying the clinical features of disease and facilitate application of preventing programs and treatment 

for the disease.  
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