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  ايران-  در استان قزويني بتاتالاسمشيوع كم نادر و يها موتاسيون
  
  
  

  Iدكتر محمدرضا ساروخاني*
 II محمدحسين احمدي

  IIIزاده   دكتر ناصر اميري

  چكيده
دهنـد كـه      ها را در ايران تشكيل مي       طيف ملكولي تالاسمي  % 70-90،   موتاسيون بتاگلوبين  13 حدود   :زمينه و هدف  
. ها به نام نادر يا ناشناخته معـروف هـستند        مابقي موتاسيون . شوند  هاي شايع بتاگلوبين خوانده مي      به نام موتاسيون  

  .باشد  ميهاي نادر و كم شيوع بتاگلوبين در استان قزوين هدف از اين مطالعه شناسايي و توصيف موتاسيون
كننده  بسته به انتقال خون مراجعه     بيمار تالاسمي ماژور وا    100 تحليلي از    - در يك مطالعه توصيفي    : بررسي  روش

سن، جـنس، نـژاد، تاريخچـه       . آوري شد    جمع EDTAبه بيمارستان قدس قزوين، نمونه خون وريدي روي ضدانعقاد          
هـاي متـداول روي       غربـالگري موتاسـيون   . بيماري و وجود خويشاوندي بين والدين از پرونده بيمـاران اقتبـاس شـد             

DNA    بيماران با استفاده از تكنيك       هاي سفيد    استخراج شده از گلبول ARMS       صورت گرفت، ولي براي تعيين ساير 
 موتاسيوني نداشتند از روش تعيين ترادف       ARMS كه با روش     DNAهاي    هاي ژن بتاگلوبين روي نمونه      موتاسيون

  . محاسبه گرديد SPSS V.13.5افزار ميانگين آماري آلل ها با استفاده از نرم. مستقيم استفاده شد
هـا در روش تعيـين تـرادف مـستقيم            مابقي آلل % 9/14 تعيين گرديدند، اما     ARMSها با روش      آلل% 9/85 :ها  يافته

 نوع موتاسيون بـا روش      11(اي شناسايي شدند       دو مرحله  در اين مطالعه     نوع موتاسيون مختلف     20. تعيين گرديدند 
ARMS ــرادف 9 و ــين ت ــا روش تعي ــوع ب ــراوان  ).  ن ــل ف ــوع آل % FSC8/9( ،3/59 و IVS-II-I ،IVS-I-110(ســه ن

 هـاي  تـرين آلـل بـود، در حـالي كـه موتاسـيون       فـراوان % 3/31 با فراواني IVS-II-1. دهند ها را تشكيل مي     موتاسيون
nt-30 ،IVS-I-6 ،Cd5 ، IVS-II-745 ،5'UTR ،Cd15 ،Cd39 ،IVSI-130 ،Cd24 ،Cd74/75،HbSوHb 

Monroe ها بودند كمتر، كمترين نوع آلل درصد و يا 1، هر يك با فراواني حدود.  
 مـسؤول هـاي نـادر       هاي بتاگلوبين در قزوين مؤيد وجود تعداد زيـادي موتاسـيون            آناليز ملكولي ژن   :گيري  نتيجه
 نـادر    نـوع آلـل موتاسـيون   8در اين مطالعه وجـود   .باشند هاي متداول در اين منطقه مي     علاوه بر موتاسيون  ،  بيماري

  ).Cd 74/75  ،Hb Monroe( گردند براي اولين بار در ايران گزارش ميها  آنموردنشان داده شد كه دو 
  

   تعيين ترادف-3   ژن بتاگلوبين -2  هاي نادر تالاسمي  موتاسيون -1: ها واژهكليد
  

  12/9/87: تاريخ پذيرش، 16/5/87: تاريخ دريافت
  

  مقدمه
 در  ي اتـوزوم  يژن ـ   تـك  يبيمارترين    شايعي،  بتاتالاسم

 كـشور دنيـا     60 در بـيش از      كـه شـود     يحسوب م جهان م 
ــا(جمعيـــت حـــاملين ژن . وجـــود دارد   اًحـــدود) كريرهـ

 درصـد جمعيـت جهـان را        5/4 ميليون نفر و يا      200-150
 هــزار نفــر افــراد درگيــر 300دهــد و حــداقل  يتــشكيل مــ

   )2و1(.شوند يهموزيگوت سالانه متولد م
ي ماژور،  بيمار تالاسم18000كشور ايران با داشتن بيش از 

يكي از نواحي با شيوع بالاي غيرمتداول تالاسمي در جهـان           
هاي حاشيه خليج فارس و دريـاي         استان. شود  محسوب مي 

تـرين    درصـد، از اصـلي  10 ژنـي بـيش از        خزر بـا فراوانـي    
  )4و3(.شوند نواحي تالاسمي خيز كشور محسوب مي

 از بروز يك يا چند موتاسـيون از         ي ناش ي تالاسم يبيمار
 زنجيـره   تواننـد در ژن       ي است كه م ـ   ي نوع اختلال  200 حدود

ــاگلوبين  ــد(HBB)بتـ ــذا.  رخ دهنـ بـــر خـــلاف تـــصور ، لـ
 مداخله دارند كه در     ي در ايجاد بيمار   ي فراوان يها  موتاسيون

ــران حــداقل  ــوع مختلــف ازآن43كــشور اي  يشناســايهــا   ن
 طيـف   ي تعداد ويژه و يا بـه عبـارت        ياما در هر استان   ؛اند  شده

 از اين   يها وجود دارند كه تعداد       اين موتاسيون   از يمشخص
 و   بررسـي  )3-5(. نادرنـد  يها شـايع و تعـداد زيـاد         موتاسيون

 ي نـادر و يـا جديـد در فراينـدها          يهـا    موتاسـيون  يشناساي
 و تشخيص قبل از تولـد       يمشاوره ژنتيك ي،   جمعيت يغربالگر
  . برخوردار استياهميت زياد از ها يتالاسم

  

  . معاونت محترم پژوهشي دانشگاه علوم پزشكي قزوين به انجام رسيده استايت ماليحمتحت اين مطالعه 
(Iايران ، قزوين،  درماني قزوين-دانشگاه علوم پزشكي و خدمات بهداشتي، دانشكده بهداشت، تكنولوژي دانشيار و متخصص بيو*)مسؤول مؤلف(  

(IIايران ، قزوين،  درماني قزوين-ت بهداشتيدانشگاه علوم پزشكي و خدما، مربي،  فوق ليسانس هماتولوژي  
(IIIايران، تهران، سازمان انتقال خون ايران،  استاديار و متخصص هماتولوژي  
  




