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مجله دانشگاه علوم پزشكي و خدمات بهداشتي - درماني شهيد صدوقي يزد 

سال دوازدهم، شماره چهارم ، زمستان ١٣٨٣، ص٣٩ 

 
 

موتاسيونهاي شايع بتا تالاسمي درمنطقه شمالغرب ايران 
 
 

دكتر محمدعلي حسينپورفيضي١، دكترعباسعلي حسينپورفيضي٢، دكتر محمد اصغرزاده٣، دكتر محمد امين بخش٤، پروين آذرفام٥، ناصر پولادي٦ 
 

چكيده 
مقدمه: تالاسمي براي اولين بار توسط توماس كولي در سال ١٩٢٥ تشريح شد.بتاتالاســمي يـك ناهنجـاري ارثـي اتوزومـي اسـت كـه 
ــهاي،  باعث كاهش يافتن يا ساخته نشدن زنجيره بتاگلوبين مي شود. اكثر معايب ژنتيكي رايج در بتاتالاسمي به وسيله موتاسيونهاي نقط

اضافه شدن و يا دليسيونهاي كوچك در داخل ژن بتاگلوبين رخ ميدهد. 
روش بررسي: در اين پژوهش از١٤٢ بيمار(٧٦مذكر و ٦٦مونث) مبتلا به تالاسمي ماژور (كه قبلا بيماري آنها تائيد شـده بـود) مراجعـه 
كننده به بخش خون بيمارستان كودكان تبريز (٦٤ بيمار،٥٥بيمارغيرفاميلي)، شهيد قاضي طباطبايي تبريز(١٥بيمار،١٤بيمار غيرفــاميلي)، 
ــه  مركز بيماريهاي خاص اروميه و خوي(١٨بيمار،١٦بيمارغيرفاميلي) و بيمارستان علي اصغر اردبيل(٤٥ بيمار،٣٢ بيمار غيرفاميلي)، نمون
ــا اسـتفاده از روش Boiling و پروتئينـاز DNA ،SDS - K لنفوسـيتهاي خـون محيطـي نمونـهها  خون محيطي تهيه گرديد سپس ب
ARMS- ١١٧بيمار غيرفاميلي جهت تشخيص موتاسيونها مورد استفاده قرار گرفتند. در اين بررسي، روش، DNA استخراج شدند و

PCR و پرايمرهاي شايع در منطقه مديترانه بكار برده شد. 
نتـايج: نتـايج حـاصل از ١١ موتاسـيون رايـج در منطقـه مديترانـه بـه صـورت Frameshift 8/9(+G) بـا فراوانـي ٢٩/٩درصــد 

 ,Frameshift Codon44(-C)، IVS-I-1(G-A)، IVS-I-5(G-C)، IVS-II-1(G-A) ،IVS-I-110(G-A)
IVS-I-25(-25bp.del) ، IVS-1-6(T-C) ، Codon5(-CT) بــه ترتيــب ٢٥/٤٧ درصــد، ١٧/٨٣ درصــد، ٧/٠٠ درصـــد،  
٦/٣٦ درصــــد، ٦/٣٦ درصــــد، ٣/٨ درصــــد، ٢/٥ درصــــد و ٠/٦٣ درصــــد بــــه دســــــت آمـــــد و بـــــراي پرايمرهـــــاي 

Codon30(G-C) ،Codon39(C-T) موردي مشاهده نگرديد.  
ــد) بـه دسـت  نتيجهگيري: در اين بررسي بيشترين فراواني جهش ها مربوط به موتاسيونFrameshift8/9(+G)(با فراوان٢٩/٩ درص

آمد كه اختلاف بارزي با كشورهاي تركيه، پاكستان، لبنان و منطقه فارس ايران دارد.  
 

  PCR ،واژههاي كليدي: بتا تالاسمي، موتاسيون
 

مقدمه  
تالاسمي نوعي بيمـاري شـايع ژنتيكـي در گلبولـهاي قرمـز 

است كه در اثر موتاسيون در ژن گلوبين ايجاد ميگردد(١). 
 

١- استاد راديوبيولوژي، دانشكده علوم طبيعي 
٢- استاديار هماتولوژي انكولوژي، بيمارستان كودكان 

٣- استاديار گروه بيوشيمي و علوم آزمايشگاهي، دانشكده پزشكي 
٤- دانشيار ژنتيك، دانشكده علوم طبيعي 

٥- مربي فيزيك پزشكي، دانشكده علوم طبيعي 
٦- مربي زيست شناسي سلولي مولكولي 

٥،٤،١و٦- دانشگاه تبريز 
٢و٣-دانشگاه علوم پزشكي و خدمات بهداشتي - درماني تبريز 

تالاسمي ازكاهش سنتز و يا عدم ســنتز كـامل يكـي از دو زنجـيره 
ــت  آلفا و يا بتا ناشي ميشود. بتاتالاسمي نوعي كم خوني ارثي اس
كه بهصورت صفت اتوزومي مغلوب از والدين به فرزنــدان منتقـل 

ميشود(٢).  
تحقيقات نشان دادهاند كه ژنهاي مربوط به زنجيره گلوبينآلفـــا و 
غيرآلفا ازيكديگر جدا هستند. به طوري كه زنجيره آلفا داراي دو 
ژن درهر ژنوم هاپلوئيد (جمعاً ٤ ژن)برروي كروموزوم شـماره ١٦ 
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٤٠       موتانسيونهاي شايع بتا تالاسمي در منطقه شمال غرب ايران 

و ژنهاي مربوط به زنجيره هاي بتا، گاما و دلتا به تعداد پنــج ژن بـر 
روي كروموزوم شماره ١١ قراردارند كه امروزه مشخصات كــامل 
آنها به خوبي شناخته شده است. با اين حال هنوز عوامل دخيل در 
ــا)  روشن كردن ژن زنجيره بالغ(بتا) به جاي ژن زنجيره جنيني(گام

كاملا شناخته نشده اند(٣).  
تاكنون بيش از ٢٠٠ جهش در اين ژن در سرتاسر جــهان گـزارش 
ــه تنـها نواحـي  شده است(٤) كه اكثر اين جهشها نقطهاي بوده و ن
كد كننده اسيدآمينه در زنجيره بتا، بلكه نواحي فــاقد رمـز و حتـي 
ــيز تحـت تـاثير قـرار ميدهنـد(٥).  داخل اينترون غيركد كننده را ن
ــع در  برخي جهشها در ژن بتا (بهطول تقريبي ٢٠٠٠ جفت باز واق
ــذف (Deletion) چنديـن  بازوي كوتاه كروموزوم١١) از قبيل ح
 ،Fremeshift نوكلئوتيـد در اگزونـها، يـــا جــهشهايي از نــوع
ــد نقـاط  جهشهاي تغيير دهنده تواليهاي اتصال (Splice) يا مول
اتصال جديد، جهشهاي مولد كدون اختتام در درون اگزونهــا و 
ــا منجـر بـه عـدم تشـخيص و  جهشهايي در ناحيه پروموتور ژن بت
اتصال RNA پليمراز به ناحيه مزبور و عدم سنتز mRNA و ســنتز 
ــواع موتاسـيونهاي شـايع در  زنجيره بتاگلوبين ميشود.آگاهي به ان
هر جمعيتي اطلاعات تشخيص را سرعت، دقت و اطمينان بيشـتر و 

با هزينه كمتر امكان پذير ميسازد(٦). 
هر سال بيش از ٤ ميليون كودك در جهان بــا اختـلالات ژنتيكـي 
متولد ميشوند كه در اين ميان هموگلوبينوپاتيهــا سـهم عمـدهاي 
را بـه خـــود اختصــاص ميدهنــد. در حــال حــاضر ٥٠ درصــد 
كشـــورهاي دنيـــا داراي گروهـــهايي بـــا بيـــش از ٤% نـــــاقل 
هموگلوبينوپاتي هستند و تالاسمي يكــي از انـواع مـهم ايـن گونـه 
اختلالها ميباشد. بــر هميـن اسـاس تخميـن زده ميشـود كـه در 
ـــده  ايـران حـدود سـه ميليـون نـاقل ژن تالاسـمي در جامعـه پراكن
باشند(٧) كه با توجه به ويژگيهاي نژادي و شرايط اقليمي ،آگــاهي 
ــر منطقـه از نظـر جنبـههاي تشـخيصي و  به فراواني موتاسيونهاي ه
ــد(٨). از آنجـايي كـه در هرجمعيتـي  درماني بسيار با ارزش ميباش
فقـط تعـداد محـدودي ازجـهشها عـامل ايجـاد كننـــده بيمــاري 
ميباشند(٩) ازاين رو در اين پژوهش موتاسيونهاي شايع منطقـــــه 
شمالغرب ايـــران با استفاده ازروش ARMS-PCR مورد بررسي 

قرار گرفته است. 

روش بررسي 
ــه بتاتالاسـمي  در پژوهش به عمل آمده از١٤٢ بيمار مبتلا ب
(كه نوع تالاسمي آنها توسط آزمايشات قبلي به اثبات رسيده و بـه 
ــده  طور مستمر فرآوردههاي خوني دريافت ميكردند)مراجعه كنن
به بخش خون بيمارستان كودكان تبريز(٦٤بيمار)، بيمارستان شهيد 

ــز بيماريـهاي خـاص اروميـه وخـوي  قاضي تبريز (١٥ بيمار)، مرك
ــتر  (١٨ بيمار) و بيمارستان علي اصغر اردبيل(٤٥ بيمار)،  ا٥ ميلي لي
نمونـه خـون وريـدي تهيـه و در ظـروف حـاوي EDTA جـــهت 
استخراج DNA به آزمايشگاه منتقل گرديدند.سپس از نمونـههاي 
مربوط به بيماران غيرفاميلي (١١٧بيمار)، ٠/٥ ميلي ليتر خون كامل 
ــد  برداشته و DNA نمونهها به روش Boiling(١٠) استخراج گردي
ــودن مـيزان DNA به دسـت آمـده از روش  و در صورت كافي نب
پروتئينـاز SDS -K (١١)جـهت اســـتخراج DNA اســتفاده شــد. 
DNA هاي اســتخراج شـده در دمـاي C °٢٤- نگـهداري شـدند. 

ــيونها و توالـي آنـها از پرايمرهـايي كـه  جهت تشخيص نوع موتاس
بيشترين فراواني را نزد بيماران مبتــلا بـه تالاسـمي منطقـه مديترانـه 

داشتند و در جدول(١) آورده شده است، استفاده گرديد. 
روش تهيه ليز بافر: 

 ،(١ M ) MgCl2 ١/٢٥ml :ـــــافرليز جـــهت تهيـــه٢٥٠ml ب
 ،(٠/١M)Tris-Cl(pH=8) ٢٥ml ،(٣٢٠mM) ٢٥٠ساكاروزµl

٢/٥ml Triton X100 و ٢٢١ml آب ديونـيزه اضافـــه كــرده و 

ــا  محلـول بـه دسـت آمـده را در دمـاي C ° ٣٧ انكوبـه ميكنيـم ت
تريتون X100 در محلول حل شود. بعد از تهيه ليز بافر محلـول در 

دماي يخچال نگهداري گرديد(١٠). 
 : DNA روش استخراج

I- روش ml :Boiling ٠/٥ خون حاوي EDTA وml ١بافر ليز 

به ميكروتيوپ ml ١/٥ ريختــه و بـه مـدت چنـد ثانيـه تـا بهدسـت 
آمدن محلول يكنواخت، ورتكس ميكنيم. سپس محلول بهدست 
آمـده  توسـط ميكروفيـوژ (Biofuge Pico ســاخت شــركت 
Kendro آلمـان) بـا دور٦٠٠٠ دور در دقيقـه سـانتريفوژ كــرده و 

ــه و چنانچـه محلـول قرمـز رنـگ بـاقي  محلول رويي را دور ريخت
ــوق را تـا شـفاف شـدن محلـول رويـي تكـرار  مانده باشد مرحله ف
ــي مـول در ليـتر)  ميكنيم. سپس µl ١٠٠  محلول NaoH (٥٠ ميل
اضافه و ورتكس ميكنيم. در اين مرحله ميكروتيوپها را در داخـل 
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٤١      مجله دانشگاه علوم پزشكي و خدمات بهداشتي - درماني شهيد صدوقي يزد 

ــانيم سـپس µl ٢٠ محلـول  آب جوش به مدت ٢٠ دقيقه ميجوش
ـــرده و  Tris –HCl(pH=8) (٢٠ ميلـي مـول در لتـير) اضافـه ك

ــه سـانتريفوژ  محلول را  با دور ٦٠٠٠ دور در دقيقه به مدت ١ دقيق
ميكنيم و محلول رويي را كه حاوي DNA است از مواد اضــافي 

ته نشين شده جدا و به ميكروتيوپ ٠/٥ml ميريزيم(١٠). 
ــيم  II- روش پروتئيناز ml :SDS -K ٥ خون رابه دو قسمت تقس

كرده ودر دور٣٠٠٠ دوردردقيقه به مدت١٠ دقيقه سانتريفوژكرده 
و پلاسماي خون را دور ميريزيم و سپس روي سلولهاي ته نشــين 
ــايم و در دور٣٠٠٠ دور در دقيقـه  شده ٥ml آب سرداضافه مينم
ــه  بهمدت٢٥ دقيقه سانتريفوژ ميكنيم و محلول رويي را دور ريخت
وعمل فوق را تا شفاف شدن محلول رويي تكرارميكنيم. بر روي 
ــزوده و بـه خوبـي تكـان  سلولهاي ته نشين شده ml ٤/٥ ليز بافر اف
 (%١٠) SDS ٢٥٠µl ميدهيم. سپس بر روي محلول بهدست آمده
ــي٢٤  و ml ١( ٢٠٠µg/ml) پروتئينازK اضافه كرده و به مدت٣ ال
ــه ميكنيـم. سـپس ١/٧ml نمـك  ساعت در دماي ٥٧ درجه انكوب

طعام اشــباع شـده ريختـه ودر دور ٣٠٠٠ دور در دقيقـه بـه مـدت  
ــيزمنتقل  نيم ساعت سانتريفوژ ميكنيم. محلول رويي  را به لوله تم
ــم تـاDNA منعقـد شـود.  كرده، ٤/٥ml ايزوپروپانول اضافه ميكني
ــول  DNA ي منعقد شده را با روش Hook outing ازداخل محل

استخراج و با اتانول٧٠% شسته وبه آن آب مقطرميافزاييم(١١).   
 :PCRانجام

ـــده را بــه داخــل  جـهت انجـام µl ،PCR ٥ DNA اسـتخراج ش
ــه حـاويµl 10x-PC Buffer٢/٥ (تهيـه شـده از  مسترميكس ك
 ٠/٥ µl ، MgCl2(50 mM)٠/٧٥ µl ،(شركت سيناژن- تهران
U ،dNTPs (10mM) ٢/٥ Taq پليمــراز(سـاخت شـركت سـينا 

 ٠/٢٥µM ،Common ٠/٢٥ پرايمــــر M ،(ژن- تـــهران
ــــــانت اضافـــــه، µM ٠/٢٥ پرايمـــــر  پرايمرنرمــــال يــــا موت

 ٠/٢٥ µM و Internal ControlA ( Cont. A )

ـــا  پرايمـر Internal ControlB(Cont. B) افـزوده و سـپس ب
ــانيم  استفاده از آب ديونيزه حجم نهايي محلول را به  ٢٥µl ميرس
ــاه سـانتريفوژ  وجهت به دست آوردن محلول همگن به مدت كوت
ميكنيـم. سـپس بـا اسـتفاده ازترمـال ســـايكلر(ســاخت شــركت 

Techne مــدل Geneus)، طبــق برنامــه ذيــــل، دناتوراســـيون 

ــــه، اتصـــالC °٦٥ يـــك دقيقـــه و توســـعه  C °٩٤ يــك دقيق
ــه سـيكل قـرار ميدهيـم.  C (Extension) °٧٢ به مدت ١/٥ دقيق
تعــداد ســيكلها ٢٥ ســيكل بــــوده و در ســـيكل اول مرحلـــه 
دناتوراسيون به مدت ٣ دقيقه ومرحله توسعه ســيكل آخـر٥ دقيقـه 

عمل ميكنيم(١٢). 
 

جدول١: نوع و توالي پرايمرهاي مورد استفاده درتشخيص 
موتاسيونهاي شايع بتاتالاسمي درمنطقه شمالغرب ايران(١٢). 

Mutation ٍSize

IVS-I-1(G-A)

IVS-I-5(G-C)

IVS-I-6(T-C)

IVS-I-110(G-A)

IVS-II-1(G-A)

Codon 5(-CT)

Frameshift  Codon 44(-C)

Frameshift 8/9(+G)

Codon 30(G-C)

Codon 39(C-T)

IVS-1-25(-25bp del.)

Internal Control (Cont.A)

Internal Control (Cont.B)

280

284

285

389

633

486

450

213

279

435

364

861

861

انجام الكتروفورز: 

جهت انجام الكتروفوز از بــافر تـانك TBE(١٣) اسـتفاده شـد (بـه 
ــه ml ١٠٠ محلـول بـافر تـانك ١٠X: ١٠/٨g  Tris و  منظور تهي
ــه  ٥/٥g اسـيد بوريـك و ٤ml (٨=pH)EDTA (٠/٥ مـولار) را ب

حجم ١٠٠ml رســانده و در دمـاي اتـاق نگـهداري گرديـد)(١١) و 
براي مطالعــه محصـولات بـه دسـت آمـده از انجـام PCR، از ژل 

آگاروز ٢% كه حاوي ٠/٥ ميكروگــرم بر ميـلـيليتـر بـود و ولتـاژ 
٨٠ ولت استفاده گرديد.  

نتايج 
ــر و ٦٦مونـث)  در اين پژوهش از تعداد ١٤٢ بيمار(٧٦مذك

مراجعه كننــده بـه بخـش خـون بيمارسـتانهاي شـمالغرب كشـور،  
ــاب گرديـد و بـا اسـتفاده از پرايمرهـاي  ١١٧ بيمار غيرفاميلي انتخ
جدول(١) و روش ARMS-PCR ، موتاسيونهاي بيماران مــورد 

www.SID.ir



Arc
hi

ve
 o

f S
ID

 
٤٢       موتانسيونهاي شايع بتا تالاسمي در منطقه شمال غرب ايران 

بررسي قرار گرفت. جــدول (٢)، تعـداد نمونـه هـاي تهيـه شـده از 
مناطق مختلف منطقه شمالغرب ايران را نشان ميدهد. 

ــايج بهدسـت آمـده از پروندههـاي تكميـل شـده بـراي  همچنين نت
بيماران نشان داد كه متوسط سني بيمــاران ١١/١١ سـال و متوسـط 
ــن ٦٨/٣% مبتلايـان  زمان خونگيري آنان ٢٥/٧ روز ميباشد و والدي
حاصـل ازدواج فـاميـلي و ٣١/٧% مبتـلايـان حاصـل ازدواج هـاي 
ــا  غيرفـاميلي بودنـد و ١٨/١٢% مبتلايـان داراي فـاميل درجـه ٢ و ي

درجه ٣ مبتلا بودند. 
در ايـن بررسـي بـا اسـتفاده از پرايمرهـاي جـدول(١)، موتاســيون 
١٥٧كروموزوم مــورد شناسـايي قـرار گرفـت كـه بيشـترين مـيزان 
موتاسيون مربوط به موتاسيون Frameshift 8/9(+G) با ٢٩/٩ 

ــد. ازميـان ١٥٧ كرومـوزوم شناسـايي شـده، در  درصد بهدست آم
ــوت و در  ٥٦ بيمار(١١٢كروموزوم) جهش از نوع جهش هموزيگ
٣٠ بيمار از نوع هتروزيگوت تركيبي بودند كه در ١٥ بيمار هر دو 
الل و در ١٥ بيمار فقط يك الــل(جمعـا ٤٥ كرومـوزوم) شناسـايي 

گرديد. 
جدول٢: نمونههاي خوني تهيه شده از افراد مناطق مختلف در 

شمالغرب ايران 
نمونههاي 

غيرفاميلي 
تعدادكل
نمونه 

نام مركز 

 ٥٥  ٦٤ بيمارستان كودكان تبريز 
 ١٤  ١٥ بيمارستان شهيد قاضي طباطبايي تبريز 
 ١٦  ١٨ مركز حمايت از بيماريهاي خاص اروميه
 ٣٢  ٤٥ بيمارستان علي اصغر اردبيل 

 ١١٧  ١٤٢ جمع 
جدول٤: تعداد و درصد موتاسيونهاي شايع مبتلايان بتاتالاسمي 

منطقه شمالغرب ايران 
   تعداد   درصد 

 كروموزوم
تعداد 

هموزيگوت هتروزيگوت
نام موتاسيون 

٢٩/٩  ٤٧  ١٨             ١١ Frameshift 8/9(+G)

٢٥/٤٧  ٤٠  ١٣             ١٤ IVS-I-110(G-A)
١٧/٨٣  ٢٨  ١١               ٦ IVS-II-I(G-A)
٧/٠٠  ١١  ٤                ٣ IVS-I-5(G-C)
٦/٣٦  ١٠  ٣                ٤ IVS-I-1(G-A)
٦/٣٦  ١٠  ٤                ٢ Frameshift Codon 44(-C)

 ٣/٨  ٧  ٢                ٢ Codon5(-CT)
 ٢/٥  ٤  ١                ٢ IVS-I-6(T-C)
٠/٦٣  ١  ١                - IVS-I-25(-25 bp del)

 ١٠٠  ١٥٧  ١١٢           ٤٥ جمع 

بحث 
بيماري تالاســمي ضايعـات روحـي فـراوان داشـته و چـون 
هزينههاي بسيار بــالايي برخـانواده و اجتمـاع وارد ميكنـد، داراي 
اهميت اســت(٧) .ژنـهاي بتاتالاسـمي در بعضـي منـاطق دنيـا مـانند 
حوزه مديترانه، آسياي جنوب غربي، هند، افريقا و اندونزي داراي 
فراواني بيشتري هستند و در نواحي ديگر مانند اروپاي شرقي، كره 
شمالي، چين و ژاپن فراواني بسيار كمي دارند(٢). مشكل عمده در 
ــر هزينـههاي سرسـام آور،  درمان بيماران مبتلا به تالاسمي علاوه ب
مطلوب نبودن نتايج درمــاني و صدمـات جـبران نـاپذيـر روحـي و 
رواني و اجتمــاعي بـراي خانوادههـاي بيمـاران و جامعـه ميباشـد. 
ــزارش اسـتان فـارس در سـال ١٣٧٦، در طـي ٣/٥سـال  براساس گ

ـــن عــده   مطالعـه، جمعـا" ٦٧٦ زوج نـاقل شناسـايي شـدند و از اي
ــا  ٣٢٩ زوج از ازدواج بـا يكديگـر منصـرف گرديدنـد. در واقـع ب
انصراف اين عده و احتساب قانون احتمالات از تولــد ٨٢ كـودك 
ــه عمـل آمـده اسـت كـه در مقايسـه  بيمار تالاسميك جلوگيري ب

هزينــه اوليــه جــــهت پيشـــگيري ٢١٠١٦٦٥٠٠ ريـــال، هزينـــه  
٢٠ ســال درمــان ايــن كودكــان ٧٧٧٦٠٦٦٠٠٠ ريــال و هزينـــه 
صرفـهجويي شـده ٦٩٥٥٨٩٩٥٠٠ ريـال ميباشـد. بـه بيـاني ديگــر 
سرمايه گذاري در بخش پيشگيري از اين بيماري ٣٤ برابر بازدهي 

و صرفه اقتصادي به همراه دارد(٧). 
در مطالعه حاضر با استفاده از روش ARMS-PCR موتاسيونهاي 
ــاكن در منطقـه  شايع ژن بتاگلوبين بر روي ١١٧ بيمار غيرفاميلي س
شمالغرب ايران مورد بررســي قـرار گرفتـه اسـت. در ايـن بررسـي 
ــــه در  تعــداد ٨ نــوع موتاســيون در بيمــاران مشــاهده گرديدك
٥٣/٤٨درصد از بيماران جــهش هموزيگـوت و در ٤٦/٥٢ درصـد 
ــوع هـتروزيگوت تركيبـي (هـتروآلل) بودنـد. از افـراد  جهش از ن

هتروزيگوت تعداد ٢٠ نفر فقط يك الل شناسايي گرديد . 
ــراي مبتلايـان نشـان  نتايج بدست آمده ازپروندههاي تكميل شده ب
ـــلاي تحــت مطالعــه ٢٥ مــورد فــاميل  داد كـه ازتعـداد ١٤٢ مبت
ــلا  درجهيك (خواهر و يا برادر هم بودند) داشتند و والدين ٩٧ مبت
ــاميل  (٦٨/٣% ) ازدواج فـاميلي داشـته و ١٨/١٢% مبتلايـان داراي ف
ــلا هسـتندكه در مـورد اكـثر ازدواجـهاي  درجه ٢ و يا درجه ٣ مبت
فاميلي موتاسيون ازنوع هموزيگوت بوده و شدت بيماري نسبت به 

بيماراني كه هتروزيگوت تركيبي (هترو آلل) بودند بيشتر بود. 
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٤٣      مجله دانشگاه علوم پزشكي و خدمات بهداشتي - درماني شهيد صدوقي يزد 

ــاران و درصـد گروهـهاي  همچنين مقايسه جدول گروه خوني بيم
خوني در اســتان آذربايجـان شـرقي نشـان دادكـه درصـد ابتـلا بـه 
بيماري بتاتالاسمي مستقل از گروه خوني بوده و هيچ گروه خوني 

حساسيت بيشتري نسبت به گروههاي خوني ديگر ندارد(١٧). 
ــي بيشـترين فراوانـي جـهشها مربـوط بـه موتاسـيون  در اين بررس
Frameshift8/9(+G) (با فراواني٢٩/٩ درصد) به دست آمد كه 

فراواني آن دراصفهان ١٩درصد، كرمان ١٥/٩ درصــد، خوزسـتان 
ــهران ١٠/٦ درصـد و در بوشـهر٨/١٧ درصـد و  ١٧/٣ درصد، در ت
جنوب آسيا و خاورميانه ١٨ درصد، گزارش شده اســت. فراوانـي 
موتاسيون IVS I-110(G-A) در ايـن بررسـي ٢٥/٤٧ درصـد بـه 
دسـت آمـد كـه در لبنـان٤٠ درصـد، در سيسـيل ٢٤/١١ درصـــد، 
الجزاير٢٥/٤ درصد، خوزستان ١٦/٨ درصــد، تـهران ٧/٨ درصـد، 
سيستان و بلوچستان ١١/١١ درصد، خراسان ٨/٧٧ درصد، اصفهان 
٨ درصـد، بوشـهر٥/٧٧ درصـد و آذربايجـان غربـــي ٥/٣ درصــد 
ــترين فراوانـي جـهشها  گزارش شده است(٣،١٦). در حالي كه بيش
در منطقـه فـارس ايـران(١٢) و پاكسـتان(١٤) مربـوط بـه موتاســـيون 

IVS-I-5(G-C) (بـافراواني ٣٧ درصـد) گـــزارش شــده اســت. 

ــي حـاضر٧% و گـزارش  فراواني جهشIVS-I-5(G-C) در بررس
ــان تركيـه(١٥) ١/١ در صـدگـزارش شـده اسـت و  مربوط به مبتلاي
درصد موتاسيونهاي رايج در منطقه شمالغرب تفاوت بارزي نسبت 

به ساير مناطق دارد.  
 

سپاسگزاري 
بدين وسيله از زحمات بيدريغ خانمها حوريه خاني و شهلا 
ــاطر همكـاري در تهيـه نمونـه ازبيمارسـتانهاي تـبريز و  بايرامي بخ
ــايت از  اردبيل و جناب آقاي حسن اشتري مدير عامل سازمان حم
ــهيد  بيماريهاي خاص اروميه و كاركنان بيمارستانهاي كودكان، ش
ـــهاي خــاص  قـاضي طباطبـايي تـبريز، سـازمان حمـايت از بيماري

ــــان گـــروه   اروميــه، بيمارســتان علــي اصغــر اردبيــل و كاركن
ــا را در  زيست شناسي جانوري دانشگاه تبريز و كليه عزيزاني كه م

اجراي تحقيق ياري نمودهاند تقدير و تشكر مينماييم.  
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