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  چكيده

هدف از اين مطالعه  . تالاسمي بعنوان يك بيماري هتروژن، يكي از شايعترين بيماري هاي تك ژني در دنيا محسوب ميشود:زمينه و هدف

  .بررسي ارتباط بين شاخص هاي خوني وشدت جهش هاي ژن بتاگلوبين در ناقلين بتاتالاسمي مي باشد

همچنين .  غير منصوب مورد بررسي قرار گرفت فرد ناقل بتا تالاسمي1206 لوبين درجهش ژن بتاگ 30 در اين تحقيق مقطعي،   :روش كار 

 و آزمون آماري  SPSSسپس بااستفاده ازبرنامه نرم افزاري .  والكتروفورزمي باشد نيز تهيه گرديد     CBCشاخص هاي خوني آنها كه شامل     

T-testتحليل قرار گرفت ورد  تجزيه و ارتباط بين يافته هاي ژنتيكي و نتايج شاخص هاي خوني آنان م.  

βنوع ضـعيف،  (دراين مطالعه ارتباط بين شدت جهش هاي ژن بتاگلوبين :نتايج
β و نـوع شـديد،  +

، در نـاقلان بتاتالاسـمي و ميـانگين    )○

βنتايج نشان دهنده اين بود كـه جهـش هـاي   . بررسي قرارگرفت شاخص هاي خوني آنان، مورد
  وMCV از نظـر آمـاري از ميـانگين    +

MCH بالا تري  نسبت به جهش هاي 
بدين وسيله مي توان باصرف زمان وهزينه كمتربه نتيجه مطلـوبي درراسـتاي   .   برخوردار بود○

  .ارتباط آماري معني دار بين طيف خاصي از شاخص هاي خوني با برخي از جهش ها دست يافت

مي  ا نواع خاصي از جهش هاي ژن بتاگلوبين در ناقلان بتا تالاسميبا  ، نتايج تاييد كننده ارتباط معني دار دو شاخص خوني:گيري نتيجه

  .باشد

    بتاتالاسمي، جهش ژني ، شاخص هاي خوني، ايران:واژگان كليدي

  

  مقدمه

 ـ     ـتالاس ت آن از ـمي يك بيماري ارثي است كـه وراث

وع ـاري داراي شي ـ  ـاين بيم . وب مي باشد  ـوع آتوزوم مغل  ـن

واحل ـدتاٌ در نـواحي س ـ ت ولي عم ــادي در كشور ماس  ـزي

ري ـترده گـي بيـشت    ـاي خزر و خليج فارس داراي گس      ـدري

د از جمعيـت    ـ درص 5/4ران به طور متوسط     ـدر اي . باشدمي

ــ ـــناق ــا تالاس ـــل بت ــستند و طي ــاري از ـمي ه ــا 1ف بيم ت

متوسـط  . تــلف متفاوت اس  ـهاي مخت د در استان  ـدرص10

 3/7ميـا تالاســـزان تولــد نــوزادان مبــتلا بــه بتـ ـ   ـميــ

 (Abolhassani and .باشـد زنـده مـي   دـتول ـ1000در

Eshghi 2004 (  

فرد مبتلا در طول زندگي وابسته به تزريق مـداوم و           

علاوه بر اين،   . باشدماهانه خون و تزريق روزانه دسفرال مي      
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 42 مريم بهفر و همكاران/ 

عوارض مختلف جسماني، غددي، كبدي، قلبي، اسـتخواني        

 Weatheral(و غيره نيز در طول درمان بـروز مـي كنـد    

and Clegg 2001 .(    اين بيمـاري دراثـر ازدواج دو فـرد

درصد در هـر حـاملگي بـه        25ناقل بتاتالاسمي و با احتمال      

اساس مولكولي اين بيماري، جهش و نقض       . وجود مي آيد  

  .در ساختمان ژن بتاگلوبين است

       يكي از علايـم اصلي ناقلان بتا تالاسـمي كاهـش 

قرمز و بعضـاً الگوي هاي  هاي خوني گلبـول شاخـص

هاي  هاي خـوني گلبول شاخـص. همـوگلوبين شان است

قـرمز ناقـلان نسـبت به افـراد سـالم به صـورت زيـر 

  :باشدمـي

 ميـكروستيوز يا كوچـك شـدن حجـم گلبـول قـرمز

(MCV) Mean Corpuscular Volume و 

 (MCH)هيپوكروميا يا كـم رنـگ شـدن گلبول قـرمز

Mean Corpuscular Volume پايين بودن 

 Mean Cellنامحسوس تا كم غلظت هموگلوبين

Hemoglobin Concentration (MCHC)  پايين 

 و Hb ( Hemoglobin(بودن غلظت هموگلوبين 

 .Red Blood Cellافزايش تعداد سلولهاي قرمز خوني 

     از طرفي و تغييراتي در ميزان الگوي همـو گلـوبين از             

و بـالا بـودن   A1 (HbA1)  هموگلـوبين دنپايين بوجمله 

ــوبين   (HbF   Weatheral و A2 (HbA2)هموگل

and Clegg 2001; Model and Berdoukas 
.(1984  

     از جمله روش هاي پيشگيري بروز مجدد اين بيمـاري،     

در بـسياري از  . تشخيص پيش از تولد بتا تالاسمي مي باشد  

اند، تعداد بيماران  كشورها با به كارگيري اين روش توانسته        

بــا توجــه بــه بــروز قابــل توجــه . جديــد را محــدود كننــد

مي در ايران، جهت پيشگيري از تولد مبتلاي جديـد،       ـتالاس

طي چند سال اخيرغربال گـري زوج هـاي جـوان پـيش از              

اين بدين معناست كه در صورتي كه       . شودازدواج انجام مي  

 لازم اسـت    يك از آن ها مبتلا به تالاسمي خفيف باشند         هر

مي ـدر زمان بارداري، جنين آنان از لحـاظ ابـتلا بـه تالاس ـ            

اين كار بـا  .  (Samavat et al. 2004)اد بررسي شودـح

 بارداري وبررسـي    9-12نمونه گيري از جنين در طي هفته        

مولكولي روي ژن بتا گلـوبين و تعيـين جهـش ژن مـذكور              

  .شودانجام مي

جهـش متفـاوت در ژن       200     با توجه به اينكه بـيش از        

 Sutchiachan( بتاگلوبين موجب بروز تالاسمي مي گردد 

et al. 1995 .(   درسالهاي اخير در كشورما نيـز، مطالعـات

مولكولي متعددي جهت شناسـايي جهـش هـاي موجـود و        

 ;Salehi et al. 2007(فراواني آنهـا انجـام شـده اسـت     

Rahimi et al. 2010; Hosseinpour Feizi et al. 
2008; Derakhshandeh-Peykar et al. 2007; 
Mahboudi et al. 1996; Habibi Roudkenar    

et al. 2003; Najmabadi et al. 2001.( 

در مطالعات قبلي احتمال ارتباط بـين نـوع جهـش           

ناقلان بتا تالاسمي، و بروز شاخص خوني خاص، بصورت         

همگـي ايـن تحقيقـات بـراين        . پراكنده بررسي شده اسـت    

ه بوده اند كه شدت جهش مي توانـد در تغييـر ميـزان                  عقيد

 ;Rund et al. 1992(شاخص هاي خـوني مـوثر باشـد    

Dimovski et al. 1990; Oner et al. 1990; 
Petkov et al. 1990.(  

     با توجه بـه نـاهمگوني جمعيـت ايرانـي از نظـر تنـوع               

جهش و قوميت، هر روشي كـه بتواننـد در جهـت تـسريع              

هش ژن بتا گلوبين بـه يـاري متخصـصين ژنتيـك            تعيين ج 

بشتابد، اين محققان را به هدفشان كـه تـشخيص وضـعيت            

ژنتيكي افراد قبل از ازدواج يا قبـل از بـارداري مـي باشـد،               

در تحقيق حاضـر، فرضـيه همبـستگي        . نزديك تر  مي كند    

هـاي قرمـز و الگـوي         هـاي خـوني گلبـول       برخي شـاخص  

ــش   ــدت جه ــا ش ــوبين، ب ــا  ) +  و°(هموگل در ژن بت

گلوبين مطرح مي شود كه در صورت صحت ايـن فرضـيه            

-به دو هدف، نزديك  مي شويم درابتدا ارتباط بين شاخص    

هاي خوني با شدت جهش مشخص مـي گـردد و در قـدم              

دوم با در دست داشـتن شـاخص خـوني امكـان دسترسـي             

  . مي يابد تسهيلسريع تر به نوع جهش

  

  روش كار 

 Cross(ت مطالعـه مقطعـي   اين بررسي بـه صـور    

sectional (    ناقل بتـا تالاسـمي كـه طـي           1206بر روي  
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 43 .../ارتباط بين ميزان متوسط حجم

 به مراكزوابسته به دانشگاه علوم      1389 تا   1379دوره زماني   

بـراي همـه   . پزشكي تهران مراجعـه كردنـد، انجـام گرفـت      

ناقلان شركت داده شده در اين تحقيق، يك فرم اطلاعـاتي            

عـات شخـصي،    تشكيل داده شد كه شامل سه قـسمت اطلا        

شاخص هاي خوني ونتايج بررسي هاي ژنتيك انجام شـده          

  .در فرد مذكور بود

لان و  ـيح روند پيشرفت مطالعه بـه ناق ـ      ـپس ازتوض   

ــزان   ــه و مي ــايت نام ــت رض ــون  5درياف ــي خ ــي س   س

EDTA   دار از آنان اسـتخراجDNA ـ  دارد ـ بـا روش استان

). Miller et al. 1988(ام گرفــت ـ انجــKپروتئينــاز 

 Reverse-Dotهاي اسـتخراج شـده توسـط روش   هنمون

blot (RDB)      براي انواع جهـش هـاي شـايع و نـادر در 

). Maggio et al.1993(ايران مورد بررسي قرار گرفـت  

-ARMSنتايج مثبـت، يكبـار ديگـر توسـط روش هـاي             

PCR (Amplification Refractory mutation 
system)    يـا تعيـين تـوالي )Sanger et al. 1992; 

Newton et al. 1989  (  همچنـين خـون   . تاييد گرديـد

ــورز CBCمحيطــي بيمــاران از جهــت بررســي    والكتروف

دريك آزمايشگاه و با روش يكـسان بـه صـورت همزمـان             

تحليل آماري نتايج بدست آمده،   .مورد بررسي قرار گرفت

 جهـت مقايـسه ميـانگين       T-testبصورت استفاده ازروش    

،  MCV   ،MCH  ،MCHCهـشت شـاخص خـوني   

Hb  ،CBC، HbA1  ،HbA2 و HbF،       كه در نـاقلان بتـا 

تالاسمي نسبت به گروه سالم در تغيير مي باشند، بـا انـواع             

 در همـان گـروه ناقـل        β+ و ○βجهش هاي يافت شده نوع      

براي تعيين تشابه ميزان متوسط هر يك از اين     .  بتا تالاسمي 

هـاي مختلـف از تحليـل       شاخص هـاي خـوني در جهـش       

هـاي تفكيـك    با توجه به اينكه روش    . استفاده شد واريانس  

كننده اين تحليل مي تواند در صـورت كـافي بـودن حجـم              

 تفـاوت معنـي داري    β+ و   ○βنمونه، بين عملكـرد جهـش       

قائل شود، از جهش هائي استفاده شد كه از حـداقل حجـم             

 ناقل براي آن جهش در جمعيت مورد مطالعه برخوردار          10

ز اتمام مطالعه تعيين جهش نمونـه       بدين ترتيب پس ا   . باشد

 14 ناقـل تالاسـمي بـا     30ها، از منظـور نمـودن اطلاعـات         

جهش نادر و با فراواني پائين در داخل طرح صـرفنظر شـد         

 ناقـل بتـا   1176جهـشي روي  -و در نهايت مطالعـه آمـاري    

 SPSSدر اين مطالعه ازنرم افزار      . تالاسمي صورت گرفت  

اه علوم پزشـكي تهـران      موجود در سايت كامپيوتري دانشگ    

  .استفاده گرديد

  

  نتايج

       در مطالعه حاضـر بـا اسـتفاده از روش هـاي ژنتيـك              

 ناقـل بتـا    1206مولكولي جهـش هـاي ژن بتـا گلـوبين در            

 نـوع   30در مجمـوع    . قـرار گرفـت   تالاسمي مورد بررسـي     

متفاوت جهش در ژن بتا گلوبين ناقلان شناسـايي شـد كـه             

هـا كـه از حـداقل       از ايـن جهـش     مـورد    16نوع و فراواني    

تكرار در جمعيت مورد مطالعه برخوردار بود در تحقيـق          10

تـرين    شـايع ). 2 و   1جـدول   (حاضر از آنان استفاده گرديد      

ــيوع  %) IVSII-1) 40جهــش  ــب ش ــه ترتي ــد ب ــود و بع ب

  .قرار داشتند%) IVSI-5) 6/8 و Fr8-9هاي  جهش

 1077هـا در مطالعـه ي حاضـر،               از نظر شدت جهـش    

 شناسـائي   +βجهـش   %) 7/10 (129 و   ○βجهش  %) 3/89(

بخشي ازاطلاعات كه در مطالعه آماري مـورد نيـاز          (گرديد  

  ). نشان داده شده است2 و1بود در جدول 

      در اين مطالعه به بررسي دو مطالعه مرتبط به هم 

در ابتدا به بررسي ارتباط بين ميانگين شاخص : پرداخته شد

 يا ○βع جهش هاي بدست آمده  اعم از هاي خوني و انوا

β+ مورد بررسي قرار گرفت كه نتيجه آن بدين صورت ،

 fl  67/4 درجمعيت ناقلان مطالعه ماMCV  ميانگين: بود

ميانگين .  بودfl  102 -82 و در افراد سالم جامعه 18/64 ±

MCH در اين مطالعه pg09/2 ±10/ 21 و در افراد سالم  

ميانگين ساير شاخص .  بود pg  32-27جامعه به ميزان

هاي خوني در اين مطالعه در مقايسه با افراد مرد و سالم 

  :به ترتيب به شـــــــرح زير بود)  داخل پرانتز(جامعه 

MCHC 00/2 ±70/ 27)  pg35 -31(  ،RBC 

62/0±83/5) µL 106 x 2/6 -3/4( ،Hb 08/1±89/11 

)g/dl2/16 -2/13 (، HbA116/1 ± 77/93 %)  98-95( ،

HbA2  
 96/0 ± 10/5 %) 3 -2( ،HbF 76/0 ± 11/1 %) 2 -8/0 .(  
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 44 مريم بهفر و همكاران/ 

نتايج اين بخش از مطالعه كه همانند تحقيقات 

پيشين همه شاخص هاي بالا بصورت كم يا بيش با شدت 

  .جهش هاي متفاوت بتا گلوبين در تغيير مي باشند

     بدين سبب، جهت مشخص شدن تفاوت تاثير شدت 

 بر روي تغيير ميزان ميانگين +βدر مقايسه با ○βجهش 

شاخص هاي خوني، ميزان شاخص هاي آماري اندازه 

ناقلان با   را با بقيه ○βگيري شده در ناقلان با نوع جهش 

 در 3در جدول .    را باهمديگر مقايسه شد+βنوع جهش 

دو ستون مجزا از هم، ارزش دار بودن تفاوت تغيير ميزان 

ران با جهش هاي يافت هر يك از شاخص هاي خوني بيما

بطور مستقل از هم مورد بررسي قرار ، +β و○βشده 

محاسبه شده، مربوط به  P value در اين جدول . گرفتند

  .با  يكديگرمقايسه     شده اند  +β و○βجهش ها ي 

ــاخص     ــانگين دو شـ ــزان ميـ ــسه ميـ ــن مقايـ       در ايـ

، از نظر آماري بطور معنـي دار در   MCH وMCVخوني

در جمعيـت مـورد       +β در مقابـل   ○βاشدت جهـش  رابطه ب 

اين تغيير بدين صورت بود كه نـاقلان        . مطالعه در تغيير بود   

 از نظر آماري نسبت به ناقلان بـا جهـش           ○βبا جهش هاي    

  كم تري برخوردار  MCH و MCV از ميانگين +βهاي 

اين در حالي اسـت كـه ارتبـاط بـين     .  > p)001/0(بودند 

هـاي خـوني    يـانگين شـاخص   و م ) ○β و +β(شدت جهش   

  . ديگر معني دار نبود

  

  بحث

تــرين جهــش در ژن بتــا        در مطالعــه ي حاضــر شــايع

ايـن داده بـا     . در كل بـود   % 40 با فراواني  IVSII-1گلوبين  

ساير يافته هاي قبلي كه درجمعيت ايراني انجام گرفته بـود           

 .Derakhshandeh-Peykar et al(هـم خـواني دارد   

2007; Najmabadi et al. 2001.(   

 جهش مورد تحقيق در اين 16     در كل ارتباط بين

با شيوع حداقل ) +β(تا ضعيف  )○β(بررسي اعم از شديد 

با )  درصد40 تا 1با فراواني (  ناقل 483 و حداكثر 10

،  MCV،MCH،MCHCميانگين هشت شاخص خوني

Hb،CBC ، HbF،HbA1 و HbA2 مورد بررسي قرار 

نشاندهنده اين بود كه همه شاخص هاي مطالعات . گرفت

ذكر شده بصورت كم يا زياد با جهش هاي متفاوت بتا 

گلوبين در تغيير بودند كه اين در راستاي مطالعات قبلي 

   (Weatheral and Clegg 2001). بوده است

      در مقايسه اي كه بين ميزان ميانگين شاخص هاي 

  با بقيه ○β با جهش آماري اندازه گيري شده بالا در ناقلان

  به عمل آمد، مشخص گرديد +βناقلان با نوع جهش 

، از نظر  MCH و MCVميانگين دو شاخص خوني

 در ○βآماري بطور معني دار در رابطه با انواع جهش 

اين . در جمعيت مورد مطالعه در تغيير بودند  +βمقابل

 نمونه ناقل بتا تالاسمي اولين 1176مطالعه با حجم 

 ○β است كه بصورت معني دار ارتباط جهش هاي گزارشي

 را با كاهش بيشتر ميانگين +βرا نسبت به  جهش هاي 

MCVو MCH  001/0(اعلام مي نمايد(p <  .  

     با توجـه به اينكه در مطالعـات قبـلي با حجـم نمونـه 

 +βهاي متفـاوتكمـتر مشخـص نموده بودنـد كه جهـش

 MCV از مقـدار بالاتـر  معمـولا○βهاينسـبت به جهـش

برخـوردار بودنـد مطالعـه حاضر در جهت تكميل 

تـواند قلمداد مطالعـات قبلي و نيز در راستاي آنان مي

  ).Rund et al. 1992; Rosatelli et al. 1989(بشود 

در كنار شدت جهش، ساير موارد تداخل كننده باعث تغيير 

ترين اين يكي از مهم. ميزان شاخص هاي خوني ميگردد

تغيير دهنده ها اثر متقابل جهش هاي تالاسمي آلفا مي 

همانطور كه مي دانيم جهش هاي آلفا تالاسمي همراه . باشد

در يك فرد ناقل به علت جبران كمبود  با بتا تالاسمي

نسبت زنجيره آلفا به بتا باعث كاهش علايم بتا تالاسمي 

ناقل به خصوص از جهت مقادير شاخص هاي خوني 

MCHو  MCV گردد  مي)Weatheral and Clegg 

به رغم اين كه ناقلان اين مطالعه حدالامكان از  ). 2002

بررسي شاخص هاي خوني والدينشان براي (نظر فنوتيپ 

مورد بررسي اوليه قرار گرفته ) ناقل بودن آلفا تالاسمي

بودند، اين بررسي فنوتيپي هرگز جايگزين بررسي هاي 

هش هاي نقطه اي يا حذف هاي ژنتيكي جهت يافتن ج
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بزرگ كه در جمعيت ناقل كشورمان به چشم مي خورد، 

  (Ebrahimzadeh Vesal et al. 2009) نمي گردد 

      در مجموع، دراين بررسي اثر احتمالي جهش هاي ژن 

آلفا گلوبين را همراه با بتا گلوبين، دراين جمعيت نسبتا 

  .زياد نمي توان ناديده گرفت

ن امر مي تواند دليلي باشد كه توسط آن بتوان عدم اي       

 در مطالعه MCV (Cut Point) تعيين حد مشخص

 و همكارانش در رابطه با نوع  Rundحاضر را با مطالعه 

در مطالعه . et al. (Rund (1992جهش ها توجيه نمود 

Rund و همكارانش براي MCV بيماران در رابطه با 

شخصي تعيين شده بود   حد م○β و+βشدت جهش هاي 

)fl 67 .( اما در مطالعه ما به علت حجم نمونه بالا و

 Cut دراين دو گروه امكان تعيين MCVگستردگي مقادير 

 .  وجود نداشتMCH و MCVبراي  حد مشخص

  

  نتيجه گيري

      در اين مطالعه ميزان ميانگين دو شاخص 

، از نظر آماري بطور معني دار در  MCH وMCVخوني

در جمعيت مورد مطالعه در  )+β○/β(طه باشدت جهشراب

اين تغيير بدين صورت بود كه ناقلان با جهش . تغيير بود

 از +β از نظر آماري نسبت به ناقلان با جهش هاي ○βهاي 

  كم تري برخوردار بودند  MCH و MCVميانگين 

)001/0(p <  . اين در حاليست كه ارتباط بين شدت

 شاخص هاي خوني ديگر معني و ميانگين) ○β+/β(جهش 

  . دار نبود

      با توجه به مطالعه انجام شده، ارتباط معني دار بين 

شدت جهش ها واندكس هاي خوني، مي تواند به عنوان 

با    يك راهنما جهت تشخيص افتراقي ناقلان بتا تالاسمي

شاخص هاي خوني نسبتا نرمال، از ناقلان آلفا تالاسمي 

بدين ترتيب مي توان از تولد مجدد . ردمورد توجه قرار گي

مبتلايان به بتا تالاسمي حادي جلوگيري كرد كه والدين 

هاي خوني ضعيف تا نزديك به ناقل آنان حامل شاخص

نرمال بوده ولي متاسفانه در زمان مشاوره ژنتيك به علت 

عدم دقت به اين نكته، بعنوان آلفا تالاسمي يا نرمال 

تشخيص پيش از تولد در مورد تشخيص داده شده اند و 

  .آنان صورت نگرفته است

      همچنين مي توان به تعيين سريعتر، دقيق تر وكم 

هزينه تر نوع جهش براي زوجين ناقل بتا تالاسمي مراجعه 

كننده به مراكز  ژنتيكي در مراحل پيش و در زمان بارداري 

  .دست يافت

  

    تشكر و قدرداني
شركت  مقاله از كليه ناقلان بتا تالاسمي    نگارندگان اين 

همچنان از . كننده در اين طرح كمال سپاسگزاري را دارند

 دانشگاه علوم پزشكي -حمايت مالي دانشكده بهداشت

  تشكر مي نمايند) 7370(تهران از طرح پژوهشي 
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 46 مريم بهفر و همكاران/ 

   خفيفمي در ناقلان بتا تالاسMCV توزيع فراواني، نوع جهش ها و ميانگين شاخص خوني-1جدول 

  

 رديف
 جهش

نوع 

 موتاسيون
 (%)فراواني تعداد

  حداقل

MCV 

  حداكثر

MCV 

  ميانگين

MCV 

 انحراف معيار

1 IVSII-1 β○ 483 40 51 3/77 57/63 07/4 

2 Fr8-9 β○ 104 6/8 51 6/72 68/63 97/3 

3 Fr36-37 β○ 82 8/6 56 2/81 22/64 56/4 

4 C30 β○ 66 5/5 57 2/76 75/64 32/4 

5 IVSI-1 β○ 43 6/3 64 80 41/68 14/3 

6 C44 β○ 40 3/3 57 6/76 24/62 14/4 

7 IVSI-25 β○ 36 3 58 75 26/64 25/3 

8 C5 β○ 26 2/2 56 8/79 82/62 24/6 

9 C39 β○ 22 8/1 54 6/79 23/63 79/6 

10 C22 β○ 22 8/1 53 7/64 78/60 19/3 

11 C8 β○ 12 1 9/62 79 09/71 45/5 

12 C15 β○ 17 5/1 5/65 68 53/61 58/3 

13 IVSI-5 β+ 104 6/8 4/52 7/77 48/64 37/4 

14 IVSI-110 β+ 70 8/5 56 4/82 83/63 15/4 

15 IVSI-6 β+ 28 3/2 63 4/80 47/71 31/5 

16 IVSII-
745 

β+ 21 7/1 57 3/81 23/64 95/5 

 جهش 14 17*

مختلف 

 مختلف

Mutations 

β○/β+ 

30 5/2 

- - - - 

     100 1206   مجموع

  
سي ر جهش و اطلاعات مربوط به شاخص هاي خوني آنان بعلت حجم كم نمونه و عدم بر14در اين رديف نوع و فراواني *

  .آماري نشان داده نشده است
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 47 .../ارتباط بين ميزان متوسط حجم

  خفيف  در ناقلان بتا تالاسميMCH توزيع فراواني، نوع جهش ها و ميانگين شاخص خوني-2جدول 

نوع   جهش  رديف

 موتاسيون

درصد 

 فراواني

  حداقل

MCV 

  حداكثر

MCV 

  ميانگين

MCV 

انحراف 

 معيار

1 C15 β○ 17 4/18  24 40/20  91/1  

2 C22 β○ 22 5/18  7/27  90/20  56/2  

3 C30 β○ 61 6/18  27 29/21  07/2  

4 C39 β○ 22 6/18  26 68/21  20/2  

5 C44 β○ 38 4/18  3/25  52/20  82/1  

6 C5 β○ 25 5/18  2/28  49/21  18/2  

7 C8 β○ 12 8/19  2/27  90/23  13/2  

8 Fr 36-37 β○ 79 2/18  1/27  16/21  13/2  

9 Fr 8-9 β○ 101 2/18  3/27  72/20  82/1  

10 IVSI-1 β○ 43 3/18  8/27  48/21  54/2  

11 IVSII-1 β○ 483 2/18  4/28  79/20  79/1  

12 IVSI-25 β○ 36 2/18  28 86/21  59/2  

13 IVSII-
110 

β+ 70 4/18  9/27  21 14/2  

14 IVSI-5 β+ 104 2/18  6/28  33/21  26/2  

15 IVSI-6 β+ 28 8/18  9/28  42/23  76/2  

16 IVSII-
745 

β+ 21 5/18  1/26  84/21  14/2  

 - - - - 5/2 30  جهش14 17*

     100 1206    مجموع
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 48 مريم بهفر و همكاران/ 

β و °β با جهش هاي در رابطه  شاخص هاي آماري اندازه گيري شده در ناقلان بتا تالاسمي-3جدول 
   آنان+

β○ β+ شاخص هاي خوني 
 انحراف ±ميانگين بيشترين كمترين  انحراف معيار±ميانگين بيشترين كمترين

 معيار

P value** 

MCV* 51 2/81 5/4±9/63  

  

4/52  4/82 3/5±4/65  

 

001/0 < 

MCH** 2/18 4/28  0/2±21 2/18 9/28 4/2±6/21  

 

001/0< 

MCHC 29 34 1/1±6/31 29 34 0/1±6/31  

 

873/0 

RBC 4 23/7 6/0±8/5 15/4 01/7 6/0±9/5  

 

359/0  

 (Male) 7/8 1/14 98/0±3/12 2/8 1/14 96/0±3/12  

 

670/0 Hb 
 
Hb (Female) 08/8 14 0/1±4/11 5/9 14 0/1±6/11  

 

130/0 

HbA 1/90 8/96 2/1±7/93 1/90 8/96 1/1±0/94  

 

010/0 

HbA2 5/2 2/8 9/0±21/5 5/2 2/8 95/0±9/4  

 

010/0 

HbF 0/0 4 7/0±1/1 0/0 5/4 8/0±1/1  

 

010/0 

  .شاخص هاي خوني مشخص شده از نظر آماري با ارزش مي باشند*

P value**ها اعم از  محاسبه شده، مربوط به تمامي جهشβ°و β+باشدهاي خوني مربوطه مي، در ارتباط با نوع شاخص.  
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ABSTRACT 
 
Background and Aim: Thalassemia, a heterogeneous disease, is one of the most common 
single-gene diseases worldwide. The aim of this study was to find associations between 
hematological indices and severity of beta-globin gene mutations in beta-thalassemia carriers.  
Materials and Methods: In this cross-sectional study, 30 beta-goblin gene mutations (β+ and 
β○) in 1206 unrelated beta-thalassemia carriers were investigated. In addition, their 
hematological indices, including CBC and electrophoresis results, were determined.  The 
association between genetic findings and hematological parameters (mean corpuscular 
volume (MCV) and mean hematocrit corpuscular hematocrit (MCH)) were determined using 
the SPSS software, the statistical test being the t-test.   
Results: The results indicated that β+-thalassemia carriers had higher MCV and MCH means 
than β○-thalassemia carriers. These findings would certainly have practical implications in 
public health. 
Conclusion: The results show a significant correlation between two hematological indices 
and certain types of mutations in beta-thalassemia carriers. 
 

Key words: beta-thalassemia, gene mutation, hematological indices, Iran 
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