
ــه  ــاژور، نمون ــمی م ــر تالاس ــن از نظ ــت جنی ــن وضعی ــرای تعیی ب

ــرداری از  ــه ب ــا روش تک ــای 10-12 ب ــه ه ــن در هفت ــرداری جنی ب

پرزهــای جفتــی)CVS( و یــا در هفتــه هــای 14-16 بــا روش آمنیــو 

ــر اســت.  ــکان پذی ســنتز ام

ســپس الگــوی وراثــت جهــش هــای تالاســمی پــدر و مــادر در نمونــه 

ــه  ــش یافت ــای جه ــن ژن ه ــر جنی ــود. اگ ــی ش ــی م ــن بررس جنی

ــه تالاســمی  والدیــن را دریافــت کــرده باشــد)احتمال 25 درصــد(، ب

مــاژور مبتلاســت. در ایــن صــورت ســقط درمانــی بــا مجــوز پزشــکی 

قانونــی میســر اســت. البتــه در 75 درصــد مــوارد جنیــن ســالم بــوده 

و بــارداری مــی توانــد ادامــه یابــد.

ــد از تالاســمی  ــک تســت خــون مــی توانی ــا ی ب
ــد. ــری کنی جلوگی

خدمــات  ارائــه  بــا  پردیــس  آزمایشــگاه 
امــر  در  پیشــرو  مراکــز  از  یکــی  تخصصــی، 
پیشــگیری از بیمــاری هــای ژنتیــک و 

اســت. کشــور  شــرق  در  معلولیــت هــا 

- دکتر محمدرضا عباس زادگان
- استاد دانشگاه علوم پزشکی مشهد

- متخصص ژنتیک پزشکی از NIH آمریکا

ایــن آزمایشــگاه اولیــن مرکــز تشــخیص قبــل از تولــد 
 PND ــبکه ــزو ش ــان و ج ــک در خراس ــای ژنتی ــاری ه بیم

ــت. ــور اس کش
در این مرکز مشاوره های ژنتیک زیر انجام می شود:

ــارداری و  ــش از ب ــی، پی ــش از ازدواج، ازدواج فامیل ــف- پی ال
ــارداری دوران ب

ب- بیمــاری هــای ارثــی، عقــب افتادگــی ذهنــی و جســمی، 
ناهنجــاری هــای مــادر زادی

ج- سرطان های فامیلی
بخــش ســیتوژنتیک آزمایشــگاه مــی توانــد پنــل هــای ژنــی 
 Next Generation ســرطان هــای ارثــی را بــه وســیله

Sequensing PCR بررســی کنــد.
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ــد تالاســمی مــاژور از طریــق تعییــن جهــش  ــد فرزن پیشــگیری از تول

ــن  ــت ای ــور و بررســی الگــوی وراث ــای مین ــا در زوج ه ــن بت ژن گلوبی

جهــش هــا در جنیــن بــه عمــل مــی آیــد. شناســایی جهــش بــا روش  

 Sequencing و ARMS_PCR، PCR_RFLP های ژنتیــک مولکولــی

)تعییــن توالــی DNA(  صــورت مــی گیــرد. 

نمایی از الکتروفورگرام تعیین توالی ژن گلوبین بتا

ــه  ــوط ب ــا ARMS_PCR مرب ــده ب ــر ش ــات تکثی ــه ای از قطع نمون

IVSI.5 جهــش

RFLP یکی از شاخص های خوشه ژنی گلوبین بتا

تالاســمی مجموعــه ای از شــایع تریــن ناهنجــاری هــای ژنتیکــی 

نظیــر تالاســمی بتــا، آلفــا و دلتاســت. تالاســمی بتــا از شــایع تریــن 

انــواع تالاســمی در ایــران اســت. در ایــن بیمــاری مغــز اســتخوان 

قــادر بــه ســاختن مقادیــر کافــی هموگلوبیــن طبیعــی در گلبــول 

هــای قرمــز نیســت.کمبود هموگلوبیــن، اکســیژن رســانی بــه بافــت 

هــای بــدن را مختــل مــی کنــد. 

در حــال حاضــر عمــده تریــن روش درمانــی، تزریــق مرتــب خــون 

و اســتفاده از آمپــول د ســفرال بــوده کــه البتــه  بســیار پرهزینــه 

ــی  ــان جامع ــا درم ــتخوان تنه ــز اس ــد مغ ــت. پیون ــاک اس و دردن

ــراد میســر نیســت.  ــه اف ــازگاری در هم ــت ناس ــه عل ــه ب اســت ک

ــا  ــروزه ب ــته و ام ــرار داش ــوزوم 11 ق ــا روی کروم ــن بت ژن گلوبی

پیشــرفت تکنیــک هــای ژنتیــک مولکولــی تقریبــا تمامــی جهــش 

ــی اســت. ــل ردیاب ــوع آن قاب ــای متن ه

تالاســمی مــاژور یــک بیمــاری ژنتیکــی بــا الگــوی وراثــت اتــوزوم 

مغلــوب اســت. در نتیجــه ازدواج زن و مــرد ناقــل تالاســمی )زوج 

مینــور(، ریســک تولــد فرزنــد مــاژور 25 درصــد و احتمــال فرزندان

فراوانــی ناقلیــن تالاســمی بتــا در جامعــه ایــران حداقــل 1 نفــر از هــر 20 

نفــر اســت. بــا توجــه بــه ایــن میــزان شــیوع، انجــام مشــاوره ژنتیــک قبــل 

از ازدواج یــا قبــل از بــارداری بــا هــدف یافتــن ناقلیــن حائــز اهمیت اســت. 

خوشــبختانه برنامــه ملــی پیشــگیری تالاســمی در رأس برنامه هــای مراکز 

بهداشــت سراســر کشــور قــرار گرفتــه اســت. در مشــهد، هــر ســال بیــش 

از 57 هــزار داوطلــب ازدواج بــا آزمایــش خــون غربــال شــده و حــدود 60 

زوج ناقــل تالاســمی مشــخص مــی شــوند. در ســال گذسشــته حــدود 700 

فــرد مبتــلا بــه تالاســمی در مشــهد تحــت پوشــش شــبکه بهداشــت بــوده 

انــد.  پزشــکان و کارشناســان مشــاور تالاســمی نقــش مؤثــری در اطــلاع 

ــد.  ــدان دارن ــلای فرزن ــن ریســک ابت ــل و تعیی ــای ناق ــه زوج ه ــانی ب رس

ــه ازدواج  ــن در نتیج ــت. همچنی ــارداری اس ــر ب ــد در ه ــالم 75 درص س

فــرد ناقــل تالاســمی بتــا بــا فــرد ناقــل هموگلوبیــن داســی شکل)ســیکل( 

25 درصــد از فرزنــدان بــه تالاســمی ســیکل مبتــلا مــی شــوند.

ــدازه  ــر از ان ــک ت ــکل و کوچ ــی ش ــراد داس ــن اف ــز ای ــای قرم ــول ه گلب

ــمی  ــه تالاس ــلا ب ــراد مبت ــد اف ــز مانن ــاران نی ــن بیم ــت. ای ــول اس معم

ــد. ــرار بگیرن ــد در تمــام مــدت زندگــی خــود تحــت درمــان ق مــاژور بای

اهمیت مشاوره ژنتیک

تعیین جهش ژنی ناقلینتالاسمی بتا


