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Abstract                   Original Article 
 
 

Mutation spectrum of beta-thalassemia among carriers in 

Birjand and Amirabad village 

 
Nasrin Zandi Dashtebayaz1, Dormohammad Kordi Tamandani2, Mohsen Naseri3,  

Gholamreza Anani Sarab4 

 

Background and Aim: Thalassemia is considered as the most important monogenic disorders around the 
world. So far, about 60 mutations of this type have been reported in Iranian patients. Comparison between 
different provinces of the country reveals that the dispersion of the mutations is significantly various with 
respect to their types and frequencies. The current study aimed at assessing prevalent molecular mutations in 
β Thalassemia carriers in Birjand  and Amirabad at the suburb of the city. 

Materials and Methods: In this descriptive in-vitro study, 34 carriers (15 females and 19 males), who had 
been identified through marriage screening tests at the health centers in the South Khorasan province were 
assessed. After obtaining written informed consent of the subjects and completing the respective 
questionnaires, 2 cc of intravenous blood sample from each subject were collected into EDTA tubes. Salting 
out and Arms-PCR methods were used for DNA extraction and mutation detection, respectively. Finally, the 
obtained data was analysed by means of SPSS software (V;19) using Fisher’s test at the significant level of 
P<0.05). 

Results: It was found that among five mutations on 68 chromosomes,  IVS 1-5 mutation with 47.1% 
frequency was the highest; and the mutations of Codon, Fr 8/9 , IVS II-1 5 , and Codon 37/38/39 had the 
frequency of 17.6%, 8.8%, 5.9% ,and 5.9% respectively. Out of the mutations, 14.7 % .remained 
undetermined. 

Conclusion: The mutation patterns obtained in Birjand reveal an outstanding difference with the state of 
affairs in the north and west of IRAN..High frequency of consanguity marriages between thalassemia carrier 
individuals indicates the potential reason behind increasing the number of patients with major thalassemia. 
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  مقاله اصیل پژوهشی

  روستاي امیرآباد و رجندیدر شهرستان ب یبتا تالاسم عیشا يها جهش یبررس
  

  4سراب یغلامرضا عنان ،3ي، محسن ناصر2یتمندان ي، درمحمد کرد1اضیدشت ب يزند نینسر
  

  چکیده
نوع جهش در  60 کنون حدودتا. دیآ یم شمار در سراسر جهان به یژن اختلالات تک نیازجمله مهمتر یبتا تالاسم :و هدف زمینه

 يا طور قابل ملاحظه هها ب جهش یدهد که پراکندگ یمختلف کشور نشان م يها استان نیب سهیمقا. گزارش شده است رانیا مارانیب
و  رجندیشهرستان ب در یتالاسمبتا نیدر ناقل عیشا يها جهش یمولکول یبررس این مطالعه با هدف .است  متفاوت یدر نوع و فراوان

  .انجام شد رجندیدر حومه ب رآبادیام يروستا
غربالگري ازدواج در مرکز بهداشتی رح طکه در ) مذکر19 مؤنث و 15(نفر ناقل تالاسمی  34 ،در این مطالعۀ توصیفی :تحقیقروش 

سی  سی 2 ،، از هر یک از افرادتکمیل پرسشنامه پس از اخذ رضایت کتبی و. بررسی شدندبیرجند شناسایی شده بودند، شهرستان 
تعیین  براي و Salting outاز روش  DNAبراي استخراج . آوري شد جمعEDTA ماده ضد انعقاد با خون وریدي همراه  نمونه

سطح در ، Fisherو با کمک آزمون ) 19 شیرایو( SPSSافزار  ها توسط نرم داده تیدر نها .استفاده شد Arms-PCRها از روش  شجه
  .تجزیه و تحلیل شد >05/0P يدار یمعن

اي داردرصد  1/47با فراوانی   IVS I-5کروموزم نشان داد که جهش 68نتایج حاصل از بررسی پنج جهش شایع بر روي  :ها یافته
 9/5 ،6/17،8/8: ترتیب به Codon 37/38/39و  Codon44 ،،Fr 8/9، IVS II-Iهاي  جهشفراوانی هر یک از  وبیشترین فراوانی بود 

  .ها بودند که در این مطالعه تعیین نشدند درصد از سایر جهش7/14همچنین. دست آمد بهدرصد  9/5و 
هاي  ازدواج زیاد بودن موارد. غرب ایران دارد اختلاف بارزي با شمال و ،دست آمده در بیرجند هي بها الگوي جهش :گیري نتیجه
  .ه منطقه به لحاظ افزایش آمار مبتلایان به تالاسمی استحاکی از ظرفیت بالقو ،فامیلی

   ARMS-PCR ،بیرجند ،جهش ،تالاسمی :هاي کلیدي واژه
  .85-78): 1( 23دوره  ؛1395. مجله علمی دانشگاه علوم پزشکی بیرجند

   06/02/1395: پذیرش                25/11/1394: دریافت

                                                        
  .، بیرجند، ایرانرجندیب یدانشگاه علوم پزشک قات،یجامع تحق شگاهیآزما، کیکارشناس ارشد ژنت 1
  .ایرانزاهدان، ، و بلوچستان ستانیدانشگاه س ،شناسی زیست گروه 2

  .، بیرجند، ایرانرجندیب یاه علوم پزشکدانشگ ،یملکول یپزشکرشته  ایمونولوژي، گروه ،هپاتیت قاتیتحقمرکز   3
  ، بیرجند، ایرانرجندیب یدانشگاه علوم پزشک ،ژنومیک قاتیمرکز تحق ،يهماتولوژ اریاستادایمونولوژي،  گروه نویسنده مسؤول؛  4

  یو ملکول یسلول قاتیمرکز تحق -رجندیب یدانشگاه علوم پزشک -خیابان معلم -بیرجند :آدرس
  ghansa@yahoo.com :رونیکیپست الکت  05632443041 :برنما  05632443041:تلفن
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  مقدمه
ژنی اتوزومال مغلوب در  ترین اختلال تک تالاسمی شایع

 این بیماري، در بیش از). 1( شود سرتاسر جهان محسوب می
 طور عمده در کشورهاي خاورمیانه و هکشور جهان و ب 60

سال  50بیش از  کهاین با وجود). 2( حوزه مدیترانه شیوع دارد
گذرد و  از تحقیقات در سطح جهانی براي سندرم تالاسمی می

هاي غیر قابل انکاري که در شناخت  با وجود پیشرفت
هاي ژنی در بروز علائم بالینی حاصل شده  مکانیسم اثر جهش

است، هنوز تالاسمی یکی از مشکلات گسترده بهداشتی در 
 200ا داشتن بیش از باین بیماري  ).3( رود شمار می جهان به

بسیار  حالت بدون علامت تا جهش ژنی، تظاهرات متفاوتی از
اي بوده و  ها نقطه اکثر این جهش). 1( کند شدید ایجاد می

تنها نواحی کدکننده اسید آمینه و زنجیره بتا، بلکه نواحی  نه
ثیر أکننده را نیز تحت تو حتی داخل اینترون غیر کد فاقد رمز
 ).4 ،3( دهند قرار می

 :بتاتالاسمی در کشورهاي اطراف دریاي مدیترانه مانند
یونان، ایتالیا، ترکیه و کشورهاي آفریقاي شمالی شایع 

، پاکستان، بیماري همچنین در عربستان سعودي این. باشد می
ایران، افغانستان، هند و کشورهاي آسیاي شرقی مانند تایلند و 

 نفراوانی حاملا بیشترین. اندونزي شیوع قابل توجهی دارد
ژن بتاتالاسمی در قبرس، ساردینیا و آسیاي جنوب شرقی 

ها و ازدواج بین اقوام مختلف  مهاجرت. گزارش شده است
 ،5( باعث شده است که تالاسمی در اکثر کشورها دیده شود

دار حدود یک به صدهزار  میزان بروز سالانه افراد علامت). 6
  جهش .)3( شده استدر سراسر جهان تخمین زده 

IVS-I-110 در جزیره  ویژه هاي و ب بیشتر در مناطق مدیترانه
هاي شایع  همچنین جهش). 6 ،4( قبرس گزارش شده است

کشور در و  IVS-I-110 ،IVS-II-1کشورهاي عربی در 
  ).6( گزارش شده است IVS-I-5هندوستان جهش 

ول ؤهاي مس دهد که بسیاري از جهش ها نشان می بررسی
اي تشکیل  هاي مدیترانه سمی در ایران را جهشایجاد تالا

تالاسمی در حاشیه دریاي خزر و پراکندگی ژن بتا). 2( دهد می

درصد و در بقیه نقاط  10تا  6خلیج فارس و دریاي عمان بین 
در دو دهه اخیر،  ).8 ،7( باشد درصد می 5تا  1ایران بین 

ار هاي ژن بتاگلوبین در چندین استان مورد بررسی قر جهش
قومی در ایران، باعث ظهور  -ناهمگنی ژنتیکی. گرفته است

مقایسه بین . ها، در این ژن شده است انواع متفاومت جهش
طور  هها ب دهد که پراکندگی ژن هاي مختلف نشان می استان

تاکنون . اي در نوع و فراوانی، متفاوت است قابل ملاحظه
ش شده نوع جهش مختلف در بیماران ایرانی گزار 60حدود 
هاي  آشنایی مراکز تشخیصی با جهش ،از این رو ؛)9( است

ري در ثّؤتواند کمک م ها میایران و نحوه پراکندگی آن
  ) 9( هاي ژنتیکی در مناطق مختلف ایران باشد تشخیص

هاي پیشگیري از تولد بیماران مبتلا به  یکی از راه
. درمانی است تشخیص قبل از تولد و انجام سقط ،تالاسمی

سن جنین از تاریخ معین  ،و قانونیر شرعی از نظ انچهچن
نگذشته باشد، مجوز ختم حاملگی توسط پزشکی قانونی صادر 

 ،ت در تشخیصلزوم سرعت و دقّ ،بر این اساس). 4( شود می
این در حالی است که با توجه به  .بسیار حائز اهمیت است

  توان با  می ،هاي مختلف دست آمده از بررسی نتایج به
هاي شایع  کار بردن پرایمرهاي اختصاصی جهش هب

شده در مناطق مختلف، کمک شایانی به تسریع  شناخته
) prenatal diagnosis =PND(تشخیص قبل از تولد 

این امر موجب کاهش چشمگیر . تالاسمی ماژور کرد
   ؛پرایمرهاي مورد استفاده در روند تشخیصی خواهد شد

کند  را فراهم می PND زاندر نتیجه زمینه انجام سریع و ار
)9، 10 .(  

تالاسمی در همه جاي ایران تعیین اساس مولکولی بتا
هاي نادر   اي شایع، جهش هاي نقطه دانش ما را از شیوع جهش

همچنین  ؛بخشید هاي ژنی در کشور بهبود خواهد و نیز حذف
هاي ترکیبی و کیفیت  شانس شناسایی سریع هتروزیگوت

  ).7 ،6( افزایش خواهد دادهاي ژنتیکی را  مشاوره
در جهت تسهیل در تشخیص قبل از این بررسی، تلاشی  

؛ بود و امیرآباد حومه تولد بیماران تالاسمی شهرستان بیرجند
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داراي ارزش اپیدمیولوژیک و آماري  همچنین این مطالعه
هاي شایع در منطقه را  توان جهش است که براساس آن می

دست آمده در  ههاي شایع ب جهشاي با  شناسایی کرد و مقایسه
  .سایر نقاط کشور انجام داد

  
  تحقیقروش 

نفر  15( ینفر ناقل تالاسم 34 ،در این مطالعه توصیفی
مراکز بهداشتی شده در شناسایی) مذکرنفر  19مؤنث و 

شهرستان بیرجند در مرکز استان خراسان جنوبی و روستاي 
د مطالعه وار، 1392-93امیرآباد در حومه بیرجندطی سال 

جامعه آماري مورد مطالعه شامل مزدوجین ناقل  .شدند
در غربالگري  ،تالاسمی بود که طبق دستورالعمل کشوري

ازدواج در سطح استان خراسان جنوبی در مرکز بهداشت 
عنوان جمعیت با خطر  شهرستان بیرجند شناسایی شده و به

در سطح بالا به لحاظ افزایش آمار مبتلایان به تالاسمی ماژور 
  . استان مطرح بودند

توسط افراد مورد مطالعه  ،شده ابتدا پرسشنامه طراحی

حاوي اطلاعات دموگرافیک فرد این پرسشنامه . تکمیل گردید
در مرحله . دریافت نمونه خون بود بخش رضایت کتبی برايو 

هاي بهداشتی موجود، اطلاعات  پس از بررسی پرونده ،بعد
  هاي گلبولی، میزان اندکس :آزمایشگاهی افراد که شامل

MCV )Mean Corposcular Volume(،  
MCH )Mean Corposcular of Hemoglobin ( و

در  وافراد بود، استخراج شد  A2بررسی میزان هموگلوبین 
 ها بیشتر این آزمایش. ادامه پرسشنامه مربوطه ثبت گردید

ن در پایا .ندبود انجام غربالگري حین ازدواج انجام شده براي
هاي مولکولی  آوري اطلاعات از طریق انجام بررسی نیز جمع
صورت  Arms – PCRروش  شده به استخراج DNA بر روي
کردن  منظور مشخص به Arms-PCRاز روش . گرفت
یافته و  پرایمرهاي جهش. اي استفاده شد هاي نقطه جهش

. گرفت پرایمرهاي طبیعی در دو لوله جداگانه مورد بررسی قرار
فناوري کوثر تهیه  از شرکت زیست ،شده اي طراحیپرایمره

  .شدند

  
  شده در این مطالعه توالی پرایمرهاي استفاده - 1جدول 

  نام جهش  ) به  (توالی جهش

AAGAAAACATCAAGGGTCCCATAGACTGAT  IVSII-I M  
AAGAAAACATCAAGGGTCCCATAGACTGAC  IVSII-I N  
CAGCATCAGGAGTGGACAGATCCCCAATGA  C44 M  
AGCATCAGGAGTGGACAGATCCCCAATGG  C44 N  
CTCCTTAAACCTGTCTTGTAACCTTGTTAG  IVSI-5 M  
CTCCTTAAACCTGTCTTGTAACCTTGTTAC  IVSI-5 N  

CCTTGCCCCACAGGGCAGTAACGGCACACC  Fr8-9 M  
CCTTGCCCCACAGGGCAGTAACGGCACACT  Fr8-9 N  
ACCAGCAGCCTAAGGGTGGGAAAATACACT  IVS I-110M 
ACCAGCAGCCTAAGGGTGGGAAAATACACC  IVS I-110N 

ACCTCACCCTGTGGAGCCAC  CommonC  
GAGTCAAGGCTGAGAGATGCAGGA  BgICF 
CAATGTATCATGCCTCTTTGCACC  BgICR 
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سی خون وریدي در  سی 2میزان  بهمورد مطالعه، از افراد 
 .شد گرفته K2 -EDTAانعقاد هاي حاوي ماده ضد ویال
ان ممکن و تحت شرایط دمایی خاص ها در حداقل زم نمونه

به آزمایشگاه مرکز تحقیقات ) گراد درجه سانتی 8تا  4دماي (
 از DNAاستخراج  .ه علوم پزشکی بیرجند منتقل شددانشگا
براي تعیین نوع انجام شد و  Salting outها به روش  نمونه

با استفاده از  .گردیداستفاده  ARMS-PCRها از روش  جهش
 ،ت آنکیفی شده و استخراج DNAغلظت  ،دستگاه نانودراپ

  .ررسی قرار گرفتبمورد 
هاي مورد  رنامه حرارتی مورد استفاده براي تکثیر توالیب
سازي در  واسرشته :حرارتی شاملسیکل  27 دربرگیرندهنظر 

ثانیه، الحاق در دماي  60مدت  گراد به درجه سانتی 93دماي 
 72 گسترش در دمايثانیه، 60مدت  گراد به درجه سانتی 67

انیه و گسترش انتهایی در دماي ث60مدت  گراد به درجه سانتی
در این  در نهایت. دقیقه بود2مدت  اد بهگر درجه سانتی 72

 در. شد تهیه ژل استفادهدرصد براي  یکآگاروز بررسی، از 
ژل در تانک الکتروفورز قرار گرفت و براي مدت  مرحله بعد

 .ولت برقرار شد 90تا  85دقیقه جریان الکتریکی  45تا  40
 UVITEC) داك سپس با قرار دادن ژل در دستگاه ژل

CAMBRIDGE)، شده توسط اشعه  از باندهاي نمایانUV 
تحلیل مولکولی  مورد بررسی و تجزیه و عکس گرفته شد و

  . قرار گرفت
با و  )19ویرایش ( SPSSافزار  ها توسط نرم نهایت دادهدر 
تجزیه و تحلیل آماري قرار  مورد ،Fisherآزمون کمک 
  .در نظر گرفته شد >05/0Pداري نیز  سطح معنی. گرفت
  
  ها یافته

ی در ناقلین تالاسمی مورد مطالعه میانگین سنّ
سال 43سال و حداکثر سن  17سال با حداقل سن  9/5±3/29

درصد از ناقلین مورد مطالعه مذکر و 9/55 از نظر جنس، .بود
از نظر وضعیت سکونت نیز . ث بودندمؤنّ آنها درصد 1/44
درصد در امیرآباد حومه 5/26 بیرجند و شهردر درصد 5/73

   ).2جدول ( ساکن بودند
در مزدوجین ناقل  کوگرافیتوزیع فراوانی اطلاعات دم - 2جدول 

  تالاسمی مورد مطالعه

نیز توزیع فراوانی شرایط خویشاوندي و  3در جدول 
شرایط عقد در ناقلین تالاسمی شهر بیرجند و امیرآباد حومه 

از درصد 8/58میزان  به ،این اساس بر .ذکر شده است
 آنها درصد از2/41 مزدوجین مورد مطالعه ازدواج فامیلی و

از صد در3/85 همچنین .دواج غیر خویشاوندي داشتنداز
عقد  آنهادرصد 7/14، عقد محضري و مزدوجین مورد مطالعه

  . شرعی داشتند
 توزیع فراوانی شرایط خویشاوندي، شرایط عقد و وضعیت -3جدول 

  بالینی در ناقلین تالاسمی مورد مطالعه

درصد  فراوانی  رمتغی  

  8/58  20  خویشاوند  شرایط خویشاوندي
  2/41  14  غیرخویشاوند

  3/85  29  محضري  نوع عقد
  7/14  5  شرعی

 بالینی وضعیت
  ناقلین

  5/73  25  گیرد هیچ درمانی نمی
  7/17  6  کند دارو مصرف می
  8/8  3  نامشخص

درصد مزدوجین در 9/52 چهار،اي جدول ه اساس داده بر
درصد از 3/38بودن خود مطلع شدند و  حین ازدواج از ناقل

این در . ع بودندبودن خود مطل مزدوجین قبل از ازدواج از ناقل 
درصد از افراد مورد مطالعه پس از ازدواج از 8/8حالی است که 

ناقلین داراي  درصد از5/23. بودن خود آگاهی یافتند ناقل
و بودند فرزند ماژور داراي درصد 8/11رزند مینور و ف
  ). 4جدول ( فرزندان سالم داشتند درصد6/17

  درصد  فراوانی  نام متغیر

  5/73  25  بیرجند  محل سکونت
  5/26  9  امیرآباد

  1/44  15  زن  جنس
  9/55  19  مرد
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بودن و وضعیت  شدن از ناقل توزیع فراوانی زمان مطلع - 4جدول 
  تالاسمیودن فرزندان سالم و مبتلا به بتابزوجین از نظر دارا

  درصد  فراوانی  نام متغیر

شدن از  زمان مطلع
  بودن ناقل

  3/38  13  از ازدواج قبل
  9/52  18  در حین ازدواج
  8/8  3  پس از ازدواج

وضعیت فرزندان از 
  نظر تالاسمی

  5/23  8  مینور
  8/11  4  ماژور
  6/17  6  سالم

  1/47  16  نامشخص
ناقل تالاسمی مورد  که از میان زوجین دادها نشان  داده
له درصد در مرح8/11درصد در مرحله مقدماتی، 2/41مطالعه، 

هاي  درصد در هر دو مرحله براي آزمایش 4/29تکمیلی و 
از میان افراد . نموده بودندتشخیص قبل از تولد مراجعه 

 ها مشخص بود،به این مطالعه که وضعیت بالینی آنشده وارد
نتایج نشان ). 3جدول ( رفتندگ درصد هیچ درمانی نمی5/73

، 5/64±35/4در ناقلین مورد مطالعه  MCVداد میانگین 
MCH 5/1±08/20  و هموگلوبینA2 3/1±7/4 بود.  

در  ،مطالعه فراوانی نوع جهش در بیماران موردتوزیع 
  هاي  جهش. نمایش داده شده است 5جدول 
IVS I-5،Codon 44   وFr 8/9 1/47با فراوانی  :ترتیب هب ،

  .)5جدول ( ترین موارد جهش بودند شایع از جمله 8/8و  6/17
مورد مطالعه  مارانینوع جهش در ب یفراوان عیزتو سهیمقا -5جدول 

  برحسب جنس

در تشخیص  Arms-PCRاي از نتیجه الکتروفورز  نمونه 

  . شود مشاهده می یکدر شکل  IVS I-5جهش 
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  

وجود ( IVS I-5تشخیص در  Arms-PCRتصویر الکتروفورز  - 1 شکل
 DNA ،100bp نشانگردهنده یک  نشانیک ستون  .)PCR bp284محصول 

 ،لوله مربوط به حالت نرمال .نمونه فرد مورد مطالعه است 3 و 2ستون  .است
بیانگر عدم  است که باند ایجاد کرده ولی لوله مربوط به جهش ایجاد باند نکرده

نمونه فرد مورد  5 و 4ستون  .باشد وجود جهش مورد نظر در این فرد می
یافته هر دو ایجاد باند کرده  لوله مربوط به حالت نرمال و جهش .مطالعه است

فرد هتروزیگوت ( باشد بیانگر وجود جهش مورد نظر در این فرد می که است
لوله مربوط به حالت نرمال  .نمونه فرد مورد مطالعه است ،7و  6ستون  ).است

بیانگر  که لوله مربوط به جهش ایجاد باند کرده است ولی ،ایجاد باند نکرده
فرد هموزیگوت ( صورت هموزیگوت است هوجود جهش مورد نظر در این فرد ب

ایجاد باند  ،لوله مربوط به حالت نرمال .کنترل نرمال است 9و  8ستون ). است
کنترل  11و  10ستون . ولی لوله مربوط به جهش ایجاد باند نکرده استکرده؛ 

  .شود باندي مشاهده نمی ،) M,N( ها کدام از لوله ی است که در هیچمنف

  
  بحث

نفر 20مورد مطالعه، هل أفرد ناقل مت 34از تعداد 
این موضوع با توجه به . ازدواج فامیلی داشتند %)8/58(

فرزند هموزیگوت در ازدواج فامیلی، ناظر افزایش احتمال تولد 
وز تالاسمی ماژور کشوري پیشگیري از بر بر اهمیت برنامه

در بین افراد تحت  عقد شرعی %)7/14(مورد  5وجود . است
زننده به کارکرد  ه آسیباز موارد مهم فرهنگی بالقو ،مطالعه

مطلوب برنامه پیشگیري از بروز موارد جدید تالاسمی در 
واقعیت تولد . تواند باشد مناطقی مانند خراسان جنوبی می

نوع جهش 
  ژنی

  جمع  جنس
) درصد(

  فراوانی
  زن

  فراوانی) درصد(
  مرد

  فراوانی) درصد(
IVS I-5  )3/53 (8  )1/42 (8  )1/47 (16  

Codon 44 )20 (3  )8/15 (3  )6/17 (6  
IVS II-1 )0 (0  )5/10 (2  )9/5 (2  
Fr 8/9 )3/13 (2  )3/5 (1  )8/8 (3  
Codon 

37/38/39  )7/6 (1  )3/5 (1  )9/5 (2  
  5) 7/14(  4) 0/21(  1) 7/6(  ها سایر جهش

  34) 100(  19) 100(  15) 100(  جمع
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) 4جدول % (8/11ر با فراوانی فرزند مبتلا به تالاسمی ماژو
طور  همین. هاي شرعی باشد تواند حاصل همین ازدواج می

بودن خود قبل از  عدم اطلاع همه والدین از وضعیت ناقل
 ،یا وضعیت جنین در رحم مادر از نظر تالاسمی ماژور ازدواج و

بایستی در جهت جلوگیري از  از جمله مواردي است که می
تري قرار  تالاسمی ماژور مورد توجه وسیعتولد افراد مبتلا به 

  . گیرند
با توجه به قرارگیري کشور ایران بر روي کمربند 

 يپیشگیر ريکشو برنامهتالاسمی و کنترل بیماري از طریق 
ت در اجراي این برنامه و لزوم دقّژور، ما تالاسمی بتا وزبر از

. رسد پذیر آن بسیار ضروري به نظر می نقاط آسیب شناخت
هنگی و ویژه بایستی با توجه به وضعیت فر همسئله باین 

طور پیوسته مورد توجه و  هباجتماعی مناطق مختلف کشور، 
  . قین در این موضوع قرار گیرداندرکاران و محقّ مطالعه دست

ناقل  34گلوبولین در هاي ژن بتا در خصوص موتاسیون
باد حومه، آی ساکن در شهرستان هاي بیرجند و امیرتالاسم

جهش در . وع موتاسیون در افراد مورد مطالعه مشخص شدن5
هاي  هر دو در زمره جهش Fr 8/9 و IVS 1-5ناحیه 
در  IVS 1-5جهش  .شوند هندي شناخته می - آسیایی

با فراوانی  :ترتیب هپاکستان ب برمه و هند و مالزي، اندونزي،
این جهش ). 11، 10(گردید گزارش  %23و % 29، 49%، 87%
گزارش % 5/46امارات متحده عربی با فراوانی نین در چهم

هاي حاشیه شرقی و  این الل در پروفایل جهش. شده است
ترین  عنوان شایع به% 56تا % 51با فراوانی بین جنوبی کشور 

چند با حرکت به سمت شمال و  هر؛ گزارش شده است آلل
  ). 13 ،11( شود غرب کشور از میزان آن کاسته می

ید گوانین شدن نوکلئوت ه با اضافهک Fr 8,9 (+G)جهش 
 گلوبین باعث تغییر غالب خواندن وژن بتا 9و  8بین کدون 

هاي شایع در  از جهش، شود خاتمه زودرس ترجمه در ژن می
این جهش در ). 12 ،3( قاره هند و پاکستان است شبه

هاي کرمان، خوزستان و سیستان و بلوچستان با  استان
ی قرار آللردیف دوم فراوانی در  ،درصد 20تا  15فرکانس 

در مطالعه حاضر دومین رتبه مربوط به جهش . دارد
Codon44 درصد افراد مورد مطالعه دیده شد20در حدود  و .

موارد این جهش در اطراف دریاي مدیترانه افزایش دارد و در 
). 13 ،7( گزارش شده است% 3/9آذربایجان غربی با شیوع 

افراد ناقل تالاسمی در  در بین  Codon44فراوانی جهش
از جمله مواردي است که در این  ،بیرجند و امیرآباد حومه

این جهش و  أیابی به منش در عین حال دست. مطالعه دیده شد
هاي بیشتر و با حجم  نیاز به بررسی ،تعیین فرکانس واقعی آن

  .نمونه بزرگتري دارد
  
  گیري نتیجه

ده در این آم دست ههاي شایع ب در مجموع شناساي جهش
هاي  تشخیص برايعنوان کاندید مناسبی  تواند به مطالعه می

استان  ژنتیکی در راستاي اهداف برنامه غربالگري تالاسمی در
طور بررسی دقیق موانع و مواضع  همین. خراسان جنوبی باشد

کردن ر به پیداتواند منج پذیر در برنامه غربالگري می آسیب
ملاحظه موارد جدید  هاي منطقی و کاهش قابل حل راه

  .سطح جامعه شود تالاسمی ماژور در
  

  تقدیر و تشکر
مصوب  یقاتیاز طرح تحق یمطالعه حاصل قسمت نیا

 یو فناوري دانشگاه علوم پزشک قاتیمعاونت محترم تحق
  .باشد یم 911با شماره  رجندیب
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