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 های بتاگلوبین در مبتلایان تالاسمی بتا در استان قزوین بررسی جهش
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  چکیده 
تـری   های ژن گلوبین بتا از شیوع بیش        های ارثی خونی بوده و جهش       ترین ناهنجاری   ی از مهم  تالاسم: هدف سابقه و 

این پژوهش  . ها از نظر تشخیص و درمان در مناطق گوناگون با ارزش است             شناخت این جهش  . در جهان برخوردار است   
  .جام شدهای بتاگلوبین در مبتلایان تالاسمی بتا در استان قزوین ان جهت بررسی شیوع جهش

آوری و پـس از اسـتخراج         بیمار از بیمارستان قدس قزوین نمونه خـون جمـع          30در این مطالعه از     : ها  مواد و روش  
DNA     آزمایش   ،به روش سدیم کلراید اشباعی ARMS     با استفاده از PCR        13ی  ی با پرایمرهای معـین جهـت شناسـا 

  . جهش انجام شد
 Fr8-9و   %)IVSII-1) 50(%    ،IVSI-110) 15در این بیماران به ترتیـب       ترین جهش در ژن بتا گلوبین        بیش: ها  یافته

  .ها هم ناشناخته باقی ماندند شناسایی شد و درصد کمی از آن %)5(
های مورد  ها در جمعیت کوچک بیماران در منطقه قزوین نشان داد که فراوانی جهش           گری جهش  غربال: گیری نتیجه

شـود    پیشنهاد می . اوت بوده که احتمالاً عوامل نژادی و جغرافیایی دخیل هستند         بررسی با منطقه حوزه خاورمیانه متف     
  .های ناشناخته در این ناحیه مورد بررسی قرار گیرد که با سایر پرایمرها، جهش

  
  مراز  بتا تالاسمی، جهش، واکنش زنجیری پلی: ی کلیدیها واژه

 
  مقدمه

های ارثی و یکی از علل  ترین بیماری تالاسمی یکی از مهم   
های ارثی با وراثت اتـوزوم بـوده و بتـا تالاسـمی از                خونی کم

های متعددی با تغییرات کـم در         جهش. باشد  انواع شایع آن می   
 که سازنده زنجیـره بتـا اسـت باعـث بـروز             DNAای از     طهنق

 کاهش سنتز در تولید زنجیره بتا موجـب         .]6[ گردد  بیماری می 
هـای آلفـا و بتـا شـده کـه رسـوب           عدم تعادل نسبت زنجیـره    

ها باعث تغییـرات پاتوفیزیولوژیـک در        های اضافی آن    زنجیره
 که این   دهد   مطالعات انجام گرفته نشان می     .]13[ شود  بیمار می 

ناقل دارد و در    % 10بیماری در بعضی از مناطق کشور ایران تا         
  .]14[تری برخوردار است  شمال و جنوب کشور از شیوع بیش

 اسـت؛ گسترش این بیماری در نقاط مختلف دنیا متفـاوت          

در و  تـر     چه در حوزه مدیترانه و خاورمیانه و هند شـایع          چنان
. ]12[ تری دارنـد  کمنواحی آسیای دور و اروپای شرقی شیوع       

هـای    هـا در جمعیـت     هـا و اهمیـت آن       با توجه به انواع جهش    
هـای ایـن بیمـاری در ایـران حـائز              پراکندگی جهش  ،مختلف

ضمن موفقیت در تـشخیص قبـل از تولـد در           در  . اهمیت است 
هـای شـایع ایـن بیمـاری بـا        صورت اطلاعات کافی از جهش    

جلـوگیری از   . پـذیر اسـت    تر امکان  تر و سرعت بیش    هزینه کم 
هـای    بیماری تالاسمی بتا نیازمند بررسی همـه جانبـه جهـش          

خصوص با احتمال    بههای مختلف     مختلف مولکولی در جمعیت   
در ایران در این زمینـه مطالعـات مختلفـی          . باشد  شیوع بالا می  

صورت گرفته است اما در استان قزوین چنـین بررسـی انجـام      
 از این رو یک جمعیت      .باشد  ه هدف این مقاله می     است ک  نشده
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