
 

  
 

 
 

                                       
    عرفي بيمارم                                                 

  
جهت مشاوره ژنتيك قبـل ازدواج بـه        ) ساله24(و خانم   )  ساله 27(آقا  

ــد ــه كردن ــب مراجع ــاط  . اينجان ــيكن ارتب ــوده ل طــرفين بوشــهري ب
ازدواج غيـر   : در بررسـي سـابقه فـاميلي خـانم        . خويشاوندي نداشـتند  

تلا بـه كـم   مب ـ( ، منجر به تولد دو دختر و يـك پـسر      1فاميلي والدين 
عمـوي خـانم بـدنبال يـك        . و سابقه دو سقط ذكر شد     ) خوني خفيف 

 دختر بود كه يكي از پسرها مبتلا بـه          1 پسر و    3ازدواج غريبه، داراي    
ازدواج غيـر فـاميلي     : در سـابقه فـاميلي آقـا      . ور بيان شد  ژتالاسمي ما 

 مـاهگي حـاملگي     4يك پسر در    .  بيان شد   پسر 3 دختر و    3والدين با   
ضربه فوت شده بـود و در بـرادر ديگـر مـشكل كـم خـوني و       بدنبال  

 دختر و   3عمه آقا در يك ازدواج غير فاميلي داراي         . انعقادي بيان شد  

مـشكل تـشنج، يرقـان و       )  سـاله  25( پسر بود كه يكي از دختـران         4
. خود آقا سـابقه فاويـسم را ذكـر مـي كـرد            .  داشت 2اختلال يادگيري 

شجره . بستگان فاميلي ذكر نشد   مشكل جدي باليني ديگري در ساير       
  . ديده مي شود1نامه فاميلي طرفين به صورت خلاصه در شكل 

با توجه به شرايط طرفين، آزمايشات معمول بهمراه شـمارش گلبـول            
و الكتروفورز هموگلوبين درخواست شـد كـه نتـايج آن    (CBC) ها 

  .  قابل مشاهده است1بطور خلاصه در جدول 
 ، Hb S/D/G، با توجه به بالا بـودن  ) تستبعد از(در مشاوره دوم 

و ) طبيعي بودن هموگلـوبين و هماتوكريـت   (نبود كم خوني در هر دو       
كمبود آهن سرم خانم و همچنـين سـابقه ذكـر شـده از دو خـانواده،                 

 بعيد بنظـر   sickle cell traitاحتمال ناقل بودن هر دو طرف به 
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   اهميت مشاوره ژنتيك قبل ازدواج
  

         يدهكچ  

ج، مـي توانـد از بـار بيماريهـا و           توجه جدي بـه مـشاوره ژنتيـك دقيـق قبـل از ازدوا              :مقدمه
 ه علي رغم شيوع قابـل توج ـ      ،فرم هتروزيگوت كم خوني داسي شكل     . معلوليت هاي ارثي بكاهد   

در اين گزارش، زوج غير فاميلي . مي گيردان مورد توجه قرار ندايران چن آن در نواحي جنوبي
 طبيعي بوده ليكن با     كه جهت مشاوره ژنتيك قبل ازدواج مراجعه نموده و در آزمايشات روتين           

اميـد  . آزمايش مولكولي، ناقل كم خوني داسي شكل تشخيص داده شده اند معرفي مـي شـوند               
است پزشكان محترم بخصوص متخصصين داخلي، اطفال، زنان و پزشكان عمومي كه معمولا             

 .در اين خصوص مورد مشورت قرار مي گيرند، به اين امر توجه ويژه مبذول دارند
  

   كم خوني داسي شكل- قبل ازدواج–ژنتيك مشاوره  :يديگان كله واژ

  

        19/2/88:تاريخ پذيرش مقاله           5/4/88 تاريخ اصلاح نهايي          14/7/86:تاريخ دريافت مقاله                          

١ -Unrelated marriage 
٢ -mental retardation 
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129  اهميت مشاوره ژنتيك قبل ازدواج        

 نيز، ايـن امـر   در مشورت با دو فوق تخصص خون مختلف  . مي رسيد 
 در دو آزمايشگاه ديگر نيـز       الكتروفورز هموگلوبين تكرار  . تاكيد گرديد 

لذا با احتمـال وجـود ناقـل بـودن، بررسـي            . نتايج مشابهي نشان داد   
 و انجام واكنش هاي     DNAپس از استخراج    . مولكولي انجام گرديد  

 PCR- RFLP طرفين داراي جهش هاي مشابه ،DdeI +/- و 
EcoRI+/+ ندبود .  

 sickle cell)تشخيص ناقل بودن هر دو: در مشاوره ژنتيك مجدد
trait; SCT)  ،    شرايط بيماري كم خوني داسـي شـكل و احتمـال

داشتن فرزندي با كم خـوني داسـي شـكل در هـر حـاملگي و                %  25
راههاي درمان و پيـشگيري موجـود در كـشور توضـيح داده شـد تـا                 

  .م بگيرندطرفين با دقت نظر در خصوص آينده تصمي
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  

   بحث                                                         
  
  

كشور ما ايران و در نواحي جنوبي آن ، فرم هتروزيگـوت كـم خـوني                
داسي شكل از شيوع قابـل تـوجهي برخـوردار اسـت ولـي متاسـفانه                

  ] 1[بخوبي مورد توجه قرار نگرفته است 
 ــ  ــي ش ــوني داس ــم خ ــاري ك ــتلالات  % 10 – 5 1كل بيم ــواع اخ ان

هموگلوبين را تشكيل مي دهد و نحوه وراثت آن بـصورت اتوزومـال             
 جهش در زنجيـره     .باشد و در آفريقا بيشترين شيوع را دارد         مغلوب مي 

كم خوني بطور معمول با هموگلوبين      .  عامل بيماري است   E->Vبتا  
7-8 g/dl         ت خـود     و عفونتهاي مكرر در بيماران با جهش هموزيگو

 روز 20-10گلبول هاي داسي شكل بطور متوسـط      . را نشان مي دهد   
بيماري كم خوني داسي شكل با انسداد عروق كوچك         . عمر مي كنند  

و  بزرگسالان در لگن     ) در طحال و مفاصل مچ دست و زانو       (كودكان  
. و شانه و درد و التهاب و تورم اين نـواحي خـود را نـشان مـي دهـد                   

  . ]2[بيماري انفاركتوس مغزي است جدي ترين عارضه اين 
افزايش مسموميت آبـستني و     ،  سيكل سل كم خوني   در زنان مبتلا به     

مرگ و مير جنين و نوزاد به علت سقط يا تولد نوزادان نـارس، يـا بـا                  
  هاي با بهداشت و در جمعيت ، بخصوص  وزن كم براي سن آبستني

  
  
  
  
  
  
  

ار شايعي گزارش شـده     امكانات اجتماعي و اقتصادي پائين در حد بسي       
اجتمـاعي در دنيـاي امـروز و بهتـر شـدن            بهداشـتي   با توسعه   . است

بهداشت مـادران آبـستن و افـزايش شـناخت بيمـاري سـيكل سـل،                
سل در زنان آبستن كاهش چشمگيري نـشان          عوارض بيماري سيكل  

 2داراي صـفت داسـي شـكل       ßAßS افراد هتروزيگـوت     .]3[ دهد  مي
 .هستند

)  نفـر  342( زوج   162در بـين    سـتان خوزسـتان،     يك مطالعـه در ا    در  
هـاي دشـت    هـاي عـرب در شهرسـتان    داوطلـب ازدواج از قوميـت  

 ناقـل   ، از مزدوجين  % 57/10 و   %63/3 آزادگان و خرمشهر، به ترتيب    
 %21/84  در بـين ايـن تعـداد       جالـب آنكـه   . ژن داسي شكل بوده اند    

    .]4[ند  طبيعي بودMCH و MCVداراي شاخص هاي خوني 
تشخيص مولكولي بيمـاران و نـاقلين بـا روش واكـنش زنجيـره اي               

 .]6-5[ ممكن اسـت  PCR, RFLPپليمراز و آنزيم محدود كننده 
هـا و   مشاوره ژنتيك قبل ازدواج، با توجه به شرايط طرفين از ظرافت

از نكـات اصـلي اخلاقـي در    . ]9-7[هاي ويژه برخـوردار اسـت   دقت
باشـد     مـي  4گونـه    و غيرقـضاوت   3مشاوره ژنتيك؛ برخورد غيرمـستقيم    

بنابراين بايستي در اين زوج هرگز بطور آمرانـه مـانع از ازدواج             . ]10[
نشد، بلكه با توضيح شرايط و امكانات پيـشگيري و درمـان بيمـاري،              

  .تصميم نهايي را به آنها واگذار نمود
از سوي ديگر ميزان ازدواج فاميلي در ايران در حال افـزايش بـوده و               

  . ]12و 11[در اين خصوص را بطور جدي مي طلبد دقت نظر 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

   نتيجه گيري                                                
براساس اطلاعات ما اين اولين گزارش از مشاوره ژنتيك قبـل ازدواج      

 است كه غير فاميـل بـوده و         (SCT)افراد هتروزيگوت داسي شكل     
توجـه بـه ايـن نكـات بـراي          . دشاخص هاي خوني هردو طبيعي بـو      

پزشكان عمومي و متخصصين بويژه متخصصين داخلي، خون، زنـان          
رسـد، چراكـه بطـور        و زايمان، كودكان و ماماها ضروري به نظر مـي         
 معمول در اين موارد مورد مشورت قرار مي گيرند

 
 
 
 
 
 
 
 
 

  
  
  

1- sickle cell disease; SCD 
2- sickle cell trait 
3- non directive 
4- non judgmental 
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  هاي آزمايشگاهي  يافته- 1جدول 
  
  ماتولوژيه

 (+)O   :خانم
Hb=14.1 HCT=41.1% MCV=85.3

 MCH=29.3  
Serum Iron= 30 (40-145), TIBC= 375, 

Ferritin=19.1  
  
  (+)B: آقا

Hb=16.4  HCT=46.4%  MCV=89.1
  MCH=31.5   

PT, PTT; normal 
G6PD activity= 0.1 (sufficient >7.5) 

 
  الكتروفورز هموگلوبين

  :خانم
A1= 58.8, F=0.8, A2=1.5, Hb S/D/G=38.9 

  
  :آقا

A1= 59.8, F=0.6, A2=1.7, Hb S/D/G=37.9 
 

  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  

••

 ص ، زوجـين مراجعـه كننـده بـا پيكـان مـشخ         G6PD deficient خانم        ، آقـا         ، : نامه خانوادگي شجره – ١شكل 
 .توضيحات بيشتر در متن مقاله بيان شده است.  شده اند
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اهميѧت  .  پورفتح اله علي اکبر، رهگѧذر سѧهيلا، معѧافي عليرضѧا             -١
 در تشخيص افتراقѧي آѧم خѧوني    Fگيري دقيق هموگلوبين    اندازه

مجلѧѧه علمѧѧي سѧѧازمان نظѧѧام   . داسѧѧي شѧѧكل از سѧѧيكل بتاتالاسѧѧمي  
-٥١):١(٢١; ١٣٨٢بهѧѧار . پزشѧѧکي جمهѧѧوري اسѧѧلامي ايѧѧران 

٥٤ .  
    
. زنѧѧديان خѧѧدامراد، پѧѧدرام محمѧѧد، پارسѧѧي محمѧѧد، نجفيѧѧان مهѧѧين      -٢

. هاي قرمز خون و آبѧستني  بيماري آم خوني داسي شكل گلبول
  .  ٣٦-٢٨ ):٣٥(; ١٣٨١اسفند . مجله علمي پزشکي

  
3- Debaun MR, Derdeyn CP, McKinstry RC. 

Etiology of strokes in children with sickle cell 
anemia. Ment Retard Dev Disabil Res Rev. 2006 
12(3):192-199. 

 
گѧѧزارش يافتѧѧه هѧѧايي جديѧѧد بѧѧه   .  آيخѧѧايي بيѧѧژن، زنѧѧديان خѧѧدامراد 4-

منظور تجديد نظر در نحوه پيشگيري از بيماري تالاسمي ماژور و           
آذرمѧѧاه . مجلѧѧه علمѧѧي پزشѧѧکي  . ل در ايѧѧرانخѧѧوني داسѧѧي شѧѧك   آѧѧم

٨٥-٧٧): ٤٢(; ١٣٨٣.  
       

5- Wilson JT, Milner PF, Summer ME, et al. Use of 
restriction endonucleases for mapping the allele 
for beta s-globin. Proc Natl Acad Sci USA. 1982 
79(11):3628-31.    

 
6- Gurgey A, Beksac S, Mesci L, et al. Prenatal 

diagnosis of sickle cell anemia using PCR and 
restriction enzyme Dde I. Turk J Pediatr. 1993 
35(3):159-62.  

 
 

توجه ويѧژه بѧه مѧشاوره ژنتيѧك حѧين بѧارداري در        . اآرمي سيد محمد-٧
دوره . مجلѧѧه بѧѧاروري و نابѧѧاروري. هѧѧاي سѧѧرطان خѧѧانوادگي سѧѧندرم

  .٥٦٤-٥٦٣، ص ١٣٨٤، زمستان ٥، شماره ٦
  
. ازدواج فاميلي از ديدگاه مشاوره ژنتيك و عقايѧد  . اآرمي سيد محمد-٨

، پѧѧائيز ٣، شѧѧماره ١٦دوره . هѧѧاي آودآѧѧان ايѧѧران   مجلѧѧه بيمѧѧاري 
  .٣٦٥-٣٥٩ص . ١٣٨٥

  
-٩  Is Consanguineous Marriage Religiously 

Encouraged? Islam and Iranians Considerations. 
SM Akrami, Z Osati. Journal of Biosocial Science. 
2007; 39(2): 313-316. 

 
-١٠  Mueller RF, Young ID. Emery’s Elements of 
Medical Genetics. (2001) 11th Edition. Edinburgh: 
Churchil Livingston. pp202. 

 
  بررسي شيوع و توزيع ازدواج فاميلي در سه نسل متوالي بيماران-١١

سميه رشيد شمالي،  .مراجعه آننده به درمانگاه ديابت و استئوپروز
. وحيده منتظري، سيدمحمد اآرمي، رامين حѧشمت، بѧاقر لاريجѧاني          

  .٩٠-٨٥) :١(٧; ١٣٨٦پاييز . مجله ديابت و ليپيد ايران
  

-١٢  Is there a Significant Trend in Prevalence of 
Consanguineous Marriage in Tehran?: A Review of 
Three Generations. SM Akrami, S Rashid Shomali, 
V Montazeri, R Heshmat, B Larijani. Journal of 
Genetic Counseling. 2009; 18(1):82-86. 
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