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 26/09/1401 تاريخ پذيرش:       04/05/1401تاريخ وصول: 

 چكیهه
توله نوزاد مبتلا به تالاسمي مشكلات اجتماعي و اقتصادی . ترين اختلالات ارثي در ايران اسکتبتا تالاسکمي يكي از شکاي زمینه و ههف:

جهت تشکککخیص بتا های غربالگری قبل از توله، امهزيادی برای والهين و سکککیسکککتم بههاشکککتي و درماني به همراه دارد. امروزه برن

برداری پرزهای کوريوني برای تشکخیص نمونهتعیین و    ههف از اين مطالعهتالاسکمي در کشکور بسکیار مورد توجه قرار گرفته اسکت. 

 .بتا تالاسمي ماژور در سه ماهه اول بارداری در جنوب غرب ايران بود

 

که  های مبتلا به تالاسکمي مینورزوج  بر روی   1400سکال  يک مطالعه توصکیهي آينهه نگر و کاربردی مي باشکه که در  اين  : بررسکي روش  

خون گرفته  به جهت اقهامات پیشکگیرانه از افراد داولل  نمونهاسکت.   شکهه انجام ،دراهواز مراجعه کردنه  نرگس به آزمايشکگاه ژنتیک

جهت ارزيابي سککلامت جنین ادامه درمان را با   ،بارداری بودنه  13تا   10و در ههته    5/3بالای  HbA2دارای     هايي کهسکک س زوج شککه.

صورت  ه  پرزهای کوريوني از ناحیه شكم زنان باردار  ب  بردارینمونهعمل   پیگیری کردنه.  برداری پرزهای کوريونينمونه  انجام عمل

های  داده آوری شه. کککککک سي از پرزهای ناحیه تروفوبلاست جهت جمسي  5کک 10بي حس موضعي به وسیله سوزن انجام شه و حهود 

 .وتحلیل شهنه تجزيه  تست و مجذور کایتي  های آماریآزمونآوری شهه با استهاده از جم 

 

  25  تالاسککمي مینور،درصککه(   8/41)نهر38انجام دادنه.  برداری پرزهای کوريوني  نمونهنهر از زنان باردار عمل    91در مجموع  :  ها يافته

داری بین رابطه خويشکاونهی  ارتباط معنيو  رابطه خويشکاونهی بین زوجین نیز بررسکي شکه،داشکتنهتالاسکمي ماژور درصکه(  5/27نهر)

درصککه( فرزنه مبتلا به تالاسککمي  66)نهر 60درصککه( فرزنه قبل مبتلا به تالاسککمي ماژور  و  30)نهر  20و بروز تالاسککمي ماژور نبود. 

درصککه(، بیشککتر   4/38)نهرO35+درصککه(و 42)نهرA،38+در مادراني با گروه خوني  های مبتلا به تالاسککمي ماژور  جنین.  مینور داشککتنه

 .دست آمهه ( بدرصه1نهر)1( و کمترين در قوم کرد درصه8/42نهر)39شیوع تالاسمي ماژور در قوم فارس بیشترين  .ديهه شه

 

جنین اسکککت. بکا اين روش    و يکک روش دقی  و بکهون خطر قکابکل توجهي برای مکادربرداری پرزهکای کوريوني  نمونکهتكنیکک  :  گیری نتیجکه

 منه شه.توان برای تشخیص بتاتالاسمي قبل از توله بهرهمي

 

 برداری پرزهای کوريوني، تشخیص قبل از توله، بتا تالاسمينمونهکلمات کلیهی: 

 ، واحه بهبهان، دانشگاه آزاد اسلامي، بهبهان،ايران.پرستاری و ماماييگروه   ، مژگان حرف شنو   مولف مسئول: * 
Email: moj.harfsheno@gmail.com 
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 مقهمه

ژنکتکیکكکي  تکريکنرايک   بکتککاتککالاسکککمکي   بکیکمککاری 

  سکککاخکت   يکاعکهم  اسکککت ککه بکه دلیکل ککاهش هموگلوبین

آيکه. اين ککاهش در  بکه وجود ميهموگلوبین    هکایزنجیره

زنجیره هموگلوبین موج  اختلال اکسکیژن رسکاني در  

ترين  (. اين اختلال در دنیا شاي 1شود)مبتلا ميبیماران  

هايي با شکککیوع بالا بیماری ارثي اسکککت و يكي از مكان

تالاسکککمي يكي از   (.2و3جنوب شکککرس آسکککیا اسکککت)

که حهود   اختلالات ژنتیكي شکاي  در ايران شناخته شهه

 30و بیش از    میلیون ناقل 3بیمار تالاسکککمي و   25000

جز    هزار بیمکار وابسکککتکه بکه تزري  خون در کشکککور

منالقي در دنیا اسککت که فراواني ژن بتا تالاسککمي در  

توانه کیهیت زنهگي  . اين اختلال ژنتیكي ميآن بالاسککت

ثیر  أها را به شکککهت تحکت تک افراد مبتلا و خانوادهای آن

هايي ماننه  تالاسکمي ماژور در اسکتان.  (4کککک 6)قرار دهه

هران، کهگیلويه و بويراحمه، بوشککهر، سککیسککتان،  مازن

فکارس و خوزسکککتکان از شکککیوع بیشکککتری برخوردار  

فراد ژن  از ا  درصکککه 10در جنوب کشکککور،  (.  7)اسکککت

اما در سکاير منال  ايران از  تالاسکمي را حمل مي کننه،

مولكول    بتاتالاسککمي  (.8درصککه متهاوت اسککت)  8تا   4

جهش از  200بسکیار هتروژني اسکت و تاکنون بیش از  

بتا تالاسکمي بر اسکاس   (.9آن شکناسکايي شکهه اسکت)

نحوه بکه ار  رسکککیکهن، علايم بکالیني و نیکاز بکه تزري   

  (Inter media)  ، متوسک (Minor)خون به سکه  گروه مینور

د. تالاسککمي مینور کم شککوتقسککیم مي  (Major)و ماژور

خوني خهیف و بهون علامت اسکت.تالاسکمي متوسک  کم 

کرده که با بزرگ شککهن   شککهيه ايجادخون متوسکک  تا  

لحال همراه است و حالت هموزيگوت بیماری محسوب  

 شکهه ماژورمنجربه کم خوني شکهيه شکود. تالاسکميمي

  قلبي   نکارسککککايي  بکه  خون،  تزري   عکهم  ودرصکککورت

ابتککهای کودکي مي  مرگمنجربککه  و بیمککاران   گردد.در 

عمهتاً به تزري  خون برای  ماژورمبتلا به بتا تالاسککمي 

گرم بر   10تا   9رسککیهن سککطو هموگلوبین به محهوده  

لکیکتکر   لکبکیکعکي    هکمکچکنکیکنو  دسککککي  جکهککت رشککککه 

اغلک  بیمکاران مبتلا بکه تکالاسکککمي  (.  10و11نیکازمنکهنکه)

واحه    4تا  2صککورت  ه ماژور وابسککته به انتقال خون ب

بوده و يکا مجبور بکه پیونکه مغز و  دريکافتي در مکاه  

های بالا و عوارض جانبي شکککهيه اسکککتخوان با هزينکه

بتکا   (.  13و12)هسکککتنکه والکهيني ککه هر دو مبتلا بکه 

درصکککه بچکه مبتلا بکه   25احتمکال    ،تکالاسکککمي بکاشکککنکه

درصکککه بچکه مبتلا بکه   50تکالاسکککمي مکاژور و احتمکال  

لرح تالاسککمي در  (.  14)تالاسککمي مینور خواهنه شککه

گیری از اين با ههف کاهش و پیشک  1376ايران در سکال  

که بتا  نهنشکککان دادها  پژوهش(.  15بیماری اجرا شکککه)

ها شکیوع بیشکتری داشکته و  تالاسکمي در برخي قومیت

بر اسکاس رويكرد سکازمان (.  16)اسکت  درصکه  50حهود  

اقکهامکات پیشکککگیرانکه بهترين    (WHOبهکهاشکککت جهکاني)

نتیكي  ژراهكار  برای جلوگیری از گسکترش اين اختلال 

قبل از   توان به مشکاوره ژنتیککه از اين میان مياسکت، 

های لازم به زوجین در معرض  و افزايش آگاهي  ازدواج

و غربالگری و آزمايشککات تشککخیصککي ژنتیک در    خطر

تالاسککمي   تشککخیص  (.17و18اشککاره کرد)  زنان باردار

بککه خصکککو  ازدواج  مینور  از  هکای  زوج  برای  قبککل 

مبتلا  دنیکا آمکهن نوزاد هتروزيگوت اهمیکت دارد تکا از بکه
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يكي .  (19)جلوگیری شکود(  ماژور)تالاسکمي هموزيگوت

 ،های پیشکککگیری از تالاسکککمياسکککتراتژیترين از مهم

های بارداری که در سکه  تشکخیص قبل از توله در خانم

 ماهه اول بارداری قرار دارنه با تكنیک  

Chorionic Villus Sampling)CVS)  

 نمونهعمل  (.  20)اسککتهای کوريوني  برداری پرزنمونه

يکک تكنیکک تهکاجمي دقی  و  هکای کوريوني  برداری پرز

های ژنتیكي ناهنجاریايمن اسکککت که جهت تشکککخیص  

؛  (21)رودمادرزادی از جمله تالاسکمي ماژور به کار مي

برداری    و نمونکه  بررسکککيهکهف از اين مطکالعکه  لکذا  

پرزهای کوريوني برای تشککخیص بتا تالاسککمي ماژور  

 در سه ماهه اول بارداری در جنوب غرب ايران بود.

 

 بررسي روش

يک مطالعه توصیهیکککک آينهه نگر و کاربردی   اين  

زوج مبتلا به  1300برروی    1400سکال   مي باشکه که در  

دراهواز    نرگس  ژنتیک  آزمايشگاهبه  تالاسمي مینور که  

معیار ورود به مطالعه جنین   .شکه  انجام  ،مراجعه کردنه

بکه    تکک قلو بودن و بکاردار شکککهن بکه روش لبیعي بود.

خون   جهکت اقهامات پیشکککگیرانه از افراد داوللک  نمونه

  مکاده   حکاوی  درلولکه  خون وريکهی  گرفتکه شکککه. نمونکه

  CBCبککررسکککککي    جککهککت   EDTAضکککککهانککعککقککاد

آوری  جم   سکککتوني  روش  بکه والكتروفورزهموگلوبین

فرد نمونه به وسککیله  ای تهیه شککه و  پرسککشککنامهشککه.  

دهنهه تكمیل شکککه. از کلیه افراد آزمايش خون شکککامل 

 وهموگلوبین براسکککاس اللاعات  خون  کامل شکککمارش

،  MCV،MCHخوني    مقکاديرمکارکرهکای  موردنیکازشکککامکل

HbA2  ،Hb((hemoglobin،CELLRBC   و سککن افراد در چک  

که   گرفت. کسککانيوموردآنالیز قرار    واردشککهه  لیسککت

MCV    و    پیكو گرم  80کمتر ازMCH    فمتولیتر  27کمتر از  

 پیش  فرآينهغربالگری بررسککي شککهنه. جهت ،داشککتنه

 مردان  MCHو   MCVخوني    هکایابتکها انکهيكس  ازازدواج،

 و يا  پیكو گرم >MCV     80که  صکککورتي  در  .شکککهتعیین

27> MCH  تکعکیکیکن   زن  خکونکي  انککهيکكکس  ،بکود  فکمکتکولکیکتکر  

بود   > MCH 27و يا   >MCV 80درزن    چنکانچکه شکککه.مي

HbA2   درصکه  5/3شکه.  آنها سکنجیهه   HbA2 >  عنوان  به 

  5/3که    صکورتي  در.  شکه  درنظر گرفته بتاتالاسکمي  ناقل

>HbA2  شکهه   تلقي  فقرآهن  در گروه خوني  ،درصکه بود  

(  میلي گرم در روز   3درمکاني )  آهن  مکاه  يکک  مکهت  وبکه

 ازآهن  پس هاانهيكس  بهبودی  درمواردعهمانجام شککه.  

  به   ترسککلامت جنین زوجیندقی   ارزيابي  درماني، جهت

 تشکککخیص  برایژنتیک معرفي شکککهنه تا   آزمايشکککگاه

  بر روی جنین صکککورت  CVSور عمکل  تکالاسکککمي مکاژ

زوج درخواسکککت تشکککخیص قبل از توله را  91  .دبگیر

بر    ها گرفته شککه.بي از تمام زوجنامه کترضککايت دادنه.

ای تهیه شکه.  اسکاس نظر کارشکناسکان ژنتیک پرسکشکنامه

سکن  ؛پرسکشکنامه اللاعات دموگرافیک مراجعین شکامل

شککککاونکهی بین زوجین، میزان بکارداری، رابطکه خوي

محکل سکککكونت و  چنکهمین بارداری زنان،   تحصکککیلات،

بین   CVSسکن بارداری زنان در زمان عمل    قومیت بود.

  5/3بکارداری بود. ابتکها بکا يکک پرو     13تکا    10ههتکه  

مگکاهرتز موقعیکت جنین و جهکت ارزيکابي شکککه تکا محکل  

. محل  وارد کردن سککوزن به درسککتي مشککخص شککود

ورود سکوزن به شکكم در قسکمت قهامي شکكم معین شکه 
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متر سانتي  10متر در  سانتي  10و پوست شكم به شعاع  

ه  وني  و بضککهعه  Deconxبا محلول ضککه عهوني کننهه  

تحت ههايت  سکک س،.  حس شککهصککورت موضککعي بي

تحت فشککار    (B Braun, Germany)سککوزن  سککونوگرافي

قرار گرفت و سکوزن    های جهت  منهي در تروفوبلاسکت

در تروفوبلاسکککت بکه بکالا و پکايین منتقکل شکککه و حکهود  

ودن تري سین  سي نمونه آس یره شه. با افزسي  5کککک 10

های محور مزانشکیمي لسکلو  به تروفوبلاسکت خارجي

ها در ظروف مخصکو   شکونه. نمونهجها و کشکت مي

يوتیک  آزمکايشکککگکاه ژنتیکک  سکککازی ککاربکه بخش آمکاده

در پايان آزمايش سککونوگرافي برای    (.22)منتقل شککهنه

خونريزی و    بررسکي سکلامت جنین شکامل ضکربان قل 

از زنان باردار خواسکته شکه که از سکهر  غیره انجام شکه.

سکاعت اسکتراحت مطل    24خودداری کرده و حهاقل تا 

ريزی  داشکته باشکنه و درصکورت مشکاههه هرگونه خون

 دسکت آمههه  نتیجه ببلافاصکله به پزشکک مراجعه کننه. 

  وانحراف   میکانگین  صکککورت  کمي بکه  متغیرهکای  برای

  متغیرهکای   و برای میکانگین(±معیکارانحراف)اسکککتکانکهارد

 شه.    بیان  درصه  صورت  به  کیهي

جکمک داده اسکککتکهککادههککای  بککا    آوری شککککهه 

تي تسککککت و  هکای آمکاری  آزمون  و  SPSSافزارازنرم

 .نهتجزيه وتحلیل شهمجذور کای  

 

 هايافته

نهر شکرکت کردنه که     1300در مطالعه حاضکر

 هکای خوني اين افراد سکککنجیکهه شکککه. میکانگینانکهيكس

سکال بود و    17/29 ±  3/5مطالعه  مورد  افراد سکني  گروه

مرد بودنکه. بکا در نظر گرفتن محکهوده    650زن و    650

در    RBCمیانگین شکمارش    1/6تا    7/4بین   RBCلبیعي  

 سکطو ،  میانگین2/5 ±1/0و در زنان     5/6 ±12/0مردان

، 69/11 ±4/0و در زنکان    11/13±3/0هموگلوبین مردان  

 ±2/1و در زنان  2/33±1/0مردان  MCHCمیانگین سکطو   

  نهر سککطو   250مرد    650از  بین دسککت آمه.  ه  ب 89/32

80  >MCV    27و يکا  >MCH   بکه همین جهکت داشکککنتکه 

  نهرزن( بررسکي شکه.   250ها)انهيكس های همسکران آن

نهر   100امکا نهر زن انکهيكس خون لبیعي داشکککتنکه.   550

  داشکتنه.  فمتولیتر  MCH<  27   و يا  پیكوگرم  MCV<  80 زن

  200زوج)  100بعکهی بر روی  هکای  پژوهشاز اين رو  

و    MCVهکای  هکا پکارامترر( صکککورت گرفکت. اين زوجنه

MCH   غیر لبیعي داشکتنه برای اين افراد سکنجشHbA2  

 .(1درخواست شه)جهول  

نهر از زنکان بکاردار ککه زن و شکککوهر    91تعکهاد  

بودنه که جهت ارزيابي سلامت    5/3بالای    HbA2دارای  

جنین برای  تشککخیص تالاسککمي ماژور ادامه درمان را 

عکمککل   انکجککام  بکیکن    CVSبککا  ايکن  در  پکیکگکیکری ککردنککه. 

درصککککه(  1/46)42درصککککه( بکارداری اول،  7/41)38

درصککه( بارداری سککوم بودنه.  12)11  و  بارداری دوم

و  7/74)68چکنکیکن  هکم درصککککه( سککککاککن شککککهکر 

براين  سکککاکن روسکککتا بودنه. علاوهدرصکککه(  2/25)23

درصه( از زنان باردار تحصیلات دانشگاهي و  8/64)59

درصککه( تحصککیلات زير دي لم داشککتنه. زنان 1/35)32

 ،ههته قرار داشکتنه 13تا   11باردار که در سکن حاملگي 

تشکککخیصکککي   دادنککه  CVSآزمککايش   از   .انجککام  پس 

هکای صکککورت گرفتکه مشکککخص شککککه ککه  بررسکککي
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و  یکندرصککککه( جکنک 8/41)38 مکیکنکور  تککالاسککککمکي  هککا 

هکا مبتلا بکه تکالاسکککمي مکاژور  درصکککه( جنین5/27)25

 (.2بودنه)جهول  

رابطه خويشکککاونهی بین زوجین نیز بررسکککي  

داری بین رابطکه خويشکککاونکهی و  ارتبکاط معنيو  شکککه 

درصکککه( فرزنه  30نهر)20بروز تالاسکککمي ماژور نبود.  

درصکه( فرزنه  66نهر)  60قبل مبتلا به تالاسکمي ماژور و

اری بین درابطه معني .بتلا به تالاسکمي مینور داشکتنهم

ابتلا فرزنکه قبلي بکه تکالاسکککمي مینور و مکاژور و بروز  

 (.3تالاسمي ماژور در فرزنه بعه بود)جهول  

شکیوع تالاسکمي ماژور در قوم فارس بیشکترين  

ککرد  درصککککه8/42نکهکر)39 قکوم  در  ککمکتکريکن  و  نکهکر 1( 

داری ارتباط معنياين   بنابردسکککت آمه.  ه  ( بدرصکککه1)

 (.4بین قومیت و بروز تالاسمي ماژور بود)جهول  

خککون   گککروه  فککراوانککي  +بککیشککککتککريککن 
A  38  

فراواني گروه خوني  42نهر)  O1-درصککککه( و کمترين 

هايي که مبتلا به تالاسمي درصه( بود. تعهاد جنین1نهر)

بیشکتر  O+و  A+ماژور بودنه، در مادراني با گروه خوني  

داری بین گروه خوني  ارتباط معني اين بنابر  ،ديهه شککه

 (.5مادر و تالاسمي ماژور بود)جهول  
 

 

میانگین و شاخص ارزيابي شهه در زوجین   :1جهول    

 

انحراف معیار  ±میانگین   شاخص 

12/0± 5/6 

1/0±  2/5 

3/0±11/13 

4/0± 69/11 

5/7±65/66 

5/5± 45/65 

2/1±5/31 

8/0±3 /3 

13/0  ±   26/5 

14/24±0/5  

 مرد  RBCمیانگین شمارش 

 زن RBCمیانگین شمارش 

 هموگلوبین مرد  سطو میانگین

 هموگلوبین زن   سطو میانگین

 مرد                                                                                                     MCVمیانگین سطو 

 زن                                                                                                      MCVمیانگین سطو 

                                                                                        مرد               MCHCمیانگین سطو 

 زن                                                                                                       MCHCمیانگین سطو 

 مرد    HbA2میانگین  

 زن   HbA2میانگین 

 

 

 

 

 CVSنتیجه آزمايش  تشخیصي    :2جهول  

 نتاي   تعهاد)درصه( 

12(2/13 )  سالم  

38(8/41 )  تالاسمي مینور 

25(5/27 )  تالاسمي ماژور 

7(7/7 )  متوس   

9(8/9 )  سلول داسي شكل  

91(100 )  مجموع 
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 رتباط فامیلي بین زوجین و ابتلا فرزنه قبل به تالاسمي مینور و ماژور : ا 3جهول  

داری سطو معني   متغیر  تعهاد) درصه(  

5/0  4(4/0 ) پسرعمو -دختر عمو   

4/0  5(5/0 ) پسر خاله  –دخترخاله    

5/0  4(4/0 ) پسر عمه  –دختر دايي    

3/0  7(7/0 )  ساير رواب  خويشاونهی  

03/0  60(66 )  فرزنه مبتلا به تالاسمي مینور 

04/0  30(33 )  فرزنه مبتلا به تالاسمي ماژور  

 

 تالاسمي ماژور در اقوام مختلف بروز  :  4جهول  

 

 تعهاد)درصه(  قوم  سطو معني داری 

03/0 ( 8/42)39 فارس   

05/0 ( 7/19)18 عرب    

4/0 (5)5 ترک   

9/0 ( 1)1 کرد   

04/0 ( 4/27)25 لر   

3/0 ( 3)3 بلوچ   

 

 باردار  گروه خوني مادران   :5جهول  

 

 متغیر  تعهاد) درصه(  سطو معني داری 

03/0  35(4/38 )  O+ 

9/0  1(1 )  O- 

03/0  38(42 )  A+ 

3/0  3(3 )  B+ 

3/0  4(3/4 )  B- 

9/0  7(8 )  AB+ 

3/0  3(3 )  AB- 

 

 بحث

  مغلوب  اتوزومال  بیماری  ماژوريک بتاتالاسکمي

کننکهه    ککه  درژن  متعکهدککه  هکاجهش  بکه علکت  اسکککت ککه

اختلال از آيکه.اين  وجود ميه  افتکه،بک بتکااتهکاس مي  زنجیره

والهين به فرزنهان منتقل شکهه وافراد مبتلا به تالاسکمي 

همولتیککک و    خوني  کم  هموزيگوت)مککاژور( دچککاريککک

  تزري    به  آنها وابسککته  حیاته ادام  باشککنه کهشککهيهمي

. بنابراين بار اجتماعي و اقتصکادی  باشکهمكررمي  خون

زيادی برای خانواده و سککیسککتم بههاشککتي و درماني 

هکهف از اين مطکالعکه بررسکککي  لکذا  (. 23)کشکککور دارنکه  

برداری پرزهکای کوريوني برای تشکککخیص بتکا   نمونکه

تالاسککمي ماژور در سککه ماهه اول بارداری در جنوب  

 غرب ايران بود.

 نهر از زنان باردار 91تعهاد در مطالعه حاضر  

  برداریژورآزمايش نمونهجهت تشخیص تالاسمي ما
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نبال کردنه، نتیجه اين آزمايش را د  پرزهای کوريوني

 تالاسمي ماژور گزارش شه.   مورد  درصه(5/27)  25

پیشگیری    ،يكي از اههاف مرکز مهيريت وزارت بههاشت

باشکه، در اين ور ميژاز توله افراد مبتلا به تالاسکمي ما

 مبتلا بکه  هکایراسکککتکا برنکامکه غربکالگری برای زوج

اجکرا  را  خکطکر  مکعکرض  در  افکراد  و  مکیکنکور  تککالاسکککمکي 

(. نتکاي  مطکالعکه حکاضکککر مشکککابکه مطکالعکه 24کنکه)مي

نشککان داد با تشککخیص به موق    سککوماری و همكاران

افراد مبتلا بکه تکالاسکککمي از لري  ارزيکابي و سکککنجش 

و زن     MCHو     HbA2 ، MCVفککاکتورهککای خوني مرد 

برای  (.  25توان ناقلین بتا تالاسکمي را شکناسايي کرد)مي

کاهش بار بیماری تالاسکمي، تشکخیص قبل از توله يكي 

های  ها اسککت و زوجهای اصککلي در اک ر کشککوراز راه

ناقل پس از شککناسککايي به مراکز تشککخیصککي ژنتیكي  

(.مشکابه مقاله حاضکر تراگر  26)ارجاع داده خواهنه شکه

هکای تکالاسکککمي بکا نکاقکلو همكکاران گزارش دادنکه ککه  

های گلبول قرمز قابل شکککنکاسکککايي  ارزيابي شکککاخص

میککانگین حجم   افراد  اين  قرمز خون  گلبول  هسکککتنککه. 

((MCV  79-  78    گکرم غکلکظککت  پکیکكکو  مکیککانکگکیکن  و 

چنین اسککت. هم  فمتولیتر 27( کمتر از  MCHهموگلوبین)

مکقککهار   نککاقککل  افکراد  از    HbA2در    6/3تککا    4/3بککالاتکر 

گزارش شکه  (.  در مطالعه حوسکاين و همكاران27اسکت)

که میزان ابتلا به تالاسکمي ماژور در منال  گرمسکیر و  

ای قومي خاصککي بیشککتر اسککت که  ههچنین در گروهم

تشکککخیص اين اختلال ژنتیكي قبکل از تولکه بکه کمکک  

پککذير خواهککه  امكککانبرداری پرزهککای کوريوني  نمونککه

تشککخیص پیش از توله تالاسککمي در کاهش    (.28بود)

هايي که آمار موارد مبتلا جهيه به تالاسککمي در کشککور

  (. 29سزايي داشت)ه  ثیر بأشیوع تالاسمي بالايي دارنه ت

نقاط    سکازمان بههاشکت جهاني در بسکیاری ازلب  گهته  

هکای  جهکان بکه دلیکل عکهم آگکاهي، بیسکککوادی و ازدواج

چنین هم ،اسکتفامیلي نرخ ابتلا به تالاسکمي ماژور بالا 

بخکش هزينککه و  خککانوده  برای  زيککادی  درمککاني  هککای 

ثر  ؤگری مپیگیری برنامه غربال نبنابراي ،بههاشکت دارد

در مطالعه زفر و  .  (30و31)بسکککیار ضکککروری اسکککت

حاضککر گزارش شککه که ژن  همكاران مشککابه مطالعه  

ها از شکیوع  انتقال دهنهه بتا تالاسکمي در برخي قومیت

بنابراين با مشککاوره ژنتیكي   ،بالاتری برخوردار اسککت

توان از بروز بیشکتر  مي  ههفمنه و تشکخیص قبل از توله

قهرماني همكاران از تشککخیص   مطالعه(.  32آن کاسککت)

هیهروپس  قبل از توله تالاسکککمي برای کنترل سکککنهرم  

از اسکککتهککاده  بککا  بککارت  برداری پرزهککای  نمونککهجنین 

مشکککاوره    نشکککان داد که شکککناخت مولكولي،کوريوني  

ثر برای  ؤژنتیكي و تشکککخیص قبکل از تولکه اقکهامي م

نک  تکولککه  مککاژور  جکلکوگکیکری  تککالاسکککمکي  بککه  مکبکتکلا  وزاد 

گزارش شکه   در مطالعه سکنووی و همكاران  (.33)اسکت

قبکل  برداری پرزهکای کوريوني   نمونکه  ککه انجکام آزمکايش

(.  34کنه)از توله به تشکخیص تالاسکمي ماژور کمک مي

نشککان داده شککه که تشککخیص   مطالعه پنگ و همكاران

تهاجمي قبل از توله تالاسککمي بتا در کاهش تالاسککمي 

(.برنامه ملي 35ثر است)ؤشهيه در زنان باردار بسیار م

تکالاسکککمي در  غربکالگری بکارداری برای کنترل شکککیوع  

فرانسکککه کاهش قابل توجهي در تعهاد نوزادان مبتلا به  

در مطالعه   (.36تالاسکمي ماژور را گزارش کرده اسکت)
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برداری  نمونهنشان دادنه که بررسي  ،  جهريه و همكاران

به جهت شکناسکايي تالاسکمي ماژور  پرزهای کوريوني  

روش بسکیار دقی  اسکت و نسکبت به تكنیک آمینوسکنتز 

کککا ب   مکيمکنکهکي  گکزارش  را  از   (.37دهککه)ککمکتکری 

های کنترل تالاسککمي در کشککورهای خاورمیانه،  برنامه

ککه بکاعکث ککاهش میزان تولیکه فرزنکهان تکالاسکککمي در  

لکريک    از  تکرککیککه  و  عکراس  ککردسکککتککان  بکحکريکن،  ايکران، 

ای مشککابه (.در مطالعه38تشککخیص قبل از توله شککه)

قهرمکاني و همكکاران  بکه وسکککیلکه  ککه  مطکالعکه حکاضکککر  

برداری  نمونکهبیکان شککککه ککه روش  صکککورت گرفکت،  

تكنیک بسیار دقی  به جهت تشخیص  پرزهای کوريوني  

باشکککه و میزان بروز  تالاسکککمي ماژور قبل از توله مي

تکالاسکککمي مکاژور در اقوام فکارس بیشکککترين میزان و  

در اين مطالعه مشکککخص شکککه که  بیشکککترين   همچنین

ین مبتلا بکه تکالاسکککمي مکاژور  گروه خوني مکادران بکا جن

مطالعه سکیاحي و همكاران که در    (.39بود)  O+وA+گروه

های حاکي از افزايش جهش  ،خوزسکتان صکورت گرفته

ژن بتاتالاسکمي در اقوام عرب، بختیاری وفارس سکاکن 

مي و همكاران نشان کرمطالعه    (.40در اين منطقه است)

درصکککه از بیماران تالاسکککمي ماژور رابطه   20داد در  

با مطالعه حاضکر  که    ها بودخويشکاونهی بین والهين آن

وهمكارن حاکي (. مطالعه رونهرا  41خواني نهاشککت)هم

از آن اسکت که برای شکناسکايي تالاسکمي ماژور در سکه 

مکاهکه اول بکارداری از روش بررسکککي نمونکه پرزهکای  

بکرده بکهکره  دارای حسککککاسکککیککت  ککوريکونکي   کککه  انککه 

(. در مطالعه هايات و همكاران 42درصکککه بود)90بالای

گزارش شکککه ککه بکه دلیکل شکککیوع بکالای تکالاسکککمي در  

از ازدواج غربالگری و  پاکسککتان مشککاوره ژنتیكي قبل  

برداری  نمونهتشخیص قبل از توله با استهاده از تكنیک  

توانکه بکه عنوان راهبرد کلیکهی در  ميپرزهکای کوريوني 

ايکن از  نکظکر   پکیشکککگکیکری  در  شککککايک   ژنکتکیکكکي  اخکتکلال 

در مورد    ککه  و همكکاران  مطکالعکه کولاهدر  (.  43)گرفکت

تشککخیص قبل از توله بر روی نوعي تالاسککمي در هنه 

نمونه برداری پرزهای کوريوني    مورد 93 ،انجام شکککه

هکايي ککه بکا تمکام جنیندر اين مطکالعکه  انجکام شککککه.  

صکحیو بوده و   ،انهتالاسکمي ماژور تشکخیص داده شکهه

(. در مطکالعکه 44هیچ خطکايي گزارش نشککککهه اسککککت)

جنین تالاسکمي با اسکتهاده   زن باردار مبتلا به  91حاضکر

و آمنیوسکککنتز بر  برداری پرزهکای کوريوني  نمونکهاز

اسککاس سککن حاملگي تشککخیص داده شککه. همه نتاي  

درسکت بوده و هیچ م بت يا منهي کا بي مشکاههه نشکهه  

تهاجمي سککق  جنین  هایاسککت. به دنبال اين آزمايش

نتکاي  اين مطکالعکه بکا مطکالعکه کولاه  و    وجود نکهاشکککت

کوس کريم و   بکه وسکککیلکهای ککه مطکالعکه  .مطکابقکت دارد

برداری  نمونههمكاران انجام شککه، بیان شککه که روش  

روش دقی  و ارجحي نسکککبکت بکه  پرزهکای کوريوني  

آمینوسکککنتز بکه جهکت تشکککخیص تکالاسکککمي مکاژور  

 (.45)است

آوری نمونه  های بیشتر و جم استهاده از نمونه

هکای مختلف اسکککتکان از بخش  از مراکز درمکاني متعکهد

توانسکککت نتاي  بهتر و پر بارتری  مي  قطعاً  خوزسکککتان

 پیشککنهادلذا   نسککبت به مطالعه حاضککر داشککته باشککه.

جهت تشکخیص اختلال بتا تالاسکمي ماژور در  شکود  مي
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جنین از   DNAجنین از روش غیرتهکاجمي و بررسکککي  

 لري  دريافت خون از رگ دست مادر استهاده کرد.

 

 گیرینتیجه

با در نظر گرفتن میزان شکیوع بالا تالاسکمي در    

جنوب غرب کشکککور به کمک مشکککاوره ژنتیكي قبل از 

ازدواج، شکککنکاسککککايي افراد نکاقکل و غربکالگری جهکت  

دقی  با   يروشکک که  CVSتشککخیص قبل از توله با تكنیک

توان بتا مي  ،کمترين عارضککه برای مادر و جنین اسککت

ي در کشککور  ترين اختلال ژنتیكتالاسککمي را که شککاي 

 قبل از توله شناسايي کرد.  ،محسوب مي شود
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Abstract: 
 

Background & aim: Beta thalassemia is one of the most common hereditary diseases in Iran. The 
birth of a child with thalassemia causes many social and economic problems for parents and the 
health care system. Nowadays, prenatal screening programs to detect beta thalassemia have 
received much attention in the country. The aim of the present study was the determination and 
sampling of chorionic villi for the diagnosis of beta-thalassemia major in the first trimester of 
pregnancy in south-western Iran. 
 

Methods: The present descriptive-prospective and practical study was conducted in 2021 on 
couples suffering from thalassemia minor and referred to the Narges Genetics Laboratory in Ahwaz, 
Iran. For preventive measures, blood samples were taken from volunteers. At that point, the couples 
who had HbA2 above 3.5 and were in the 10th to 13th week of pregnancy continued the treatment 
by performing chorionic villus sampling in order to evaluate the health of the fetus. Chorionic villus 
sampling was performed under local anesthesia with a needle from the abdominal area of pregnant 
women, and about 5-10 cc of placental trophoblast villi were collected. The collected data were 
analyzed using t-test and chi-square statistical tests. 
 

Results: A total of 91 pregnant women underwent chorionic villus sampling. Thirty-eight individuals 
(41.8%) had thalassemia minor, 25 individuals (27.5%) had thalassemia major, the familial 
relationship between couples was also examined, and there was no significant association between 
the familial relationship and occurrence of thalassemia major. 20 people (30%) had a child with 
thalassemia major and 60 people (66%) had a child with thalassemia minor. Fetuses with 
thalassemia major in mothers with blood type A+, 38 subjects (42%) and O+ 35 subjects (38.4%), 
the prevalence of thalassemia major was higher in the Fars subjects, the highest in 39 subjects 
(42.8%), and the lowest was the Kurdish people with one person (1 percent). 
 

Conclusion: The technique of chorionic villus sampling is an accurate method with no significant 
risk to both mother and fetus. This method can be used to diagnose beta thalassemia before birth. 
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