
 شوند؟ یمشخص م کیژنت شیبا آزما یارث یچگونه اختلالات خونعنوان: 

 

 مقدمه

 ییها عملکرد ژن ایدر ساختار  راتییتغ لیهستند که به دل یکیژنت یها یماریاز ب یگروه ،یارث یخون اختلالات

قرمز،  یها گلبول روی ممکن است بر ها یماریب نی. اشوند یم جادینقش دارند ا یخون یها سلول دیکه در تول

 شیاختلالات، آزما نیا قیدق صیتشخ یابگذارند. بر ریتأث یانعقاد یفاکتورها ایها  پلاکت د،یسف یها گلبول

 یسابقه خانوادگ ایمبهم هستند  یکینیکه علائم کل یدر موارد ژهیو به کند، یم فایا ینقش مهم کیژنت

 .وجود دارد یخون یها یماریب

 یارث یاختلالات خون انواع

 :هستند، از جمله ها یماریاز ب یعیوس فیشامل ط یارث یخون اختلالات

 شود یدچار اختلال م نیهستند که در آن ساخت هموگلوب یارث یها یماریب نیتر عی: از شاها یتالاسم. 

 شکل یداس یخون کم (Sickle Cell Anemia): دیباعث تول نیگلوب-جهش خاص در ژن بتا کی 

 .شود یم یعیرطبیغ نیهموگلوب

 میآنز کمبود G6PD:مواد  ایقرمز در اثر مواجهه با دارو  یها گلبول یناگهان بیموجب تخر یا فاویسم

 شود. می خاص ییغذا

 شود یم دهیدر مردان د شتریخون، ب یانعقاد ی: اختلال در فاکتورهایلیهموف. 

 شود یمزمن م زیگلبول قرمز که باعث همول یدر غشا ی: ناهنجاریارث توزیاسفروس. 

 است؟ یضرور کیژنت شیآزما چرا

خصوص در  به ست،ین ریپذ امکان CBC مانند یا هیپا یها شیآزما ای ینیتنها با علائم بال یاختلالات خون صیتشخ

 :دارد تیاهم ریز لیبه دلا کیژنت شینهفته. آزما ای فیموارد خف

 یماریب یقطع صیتشخ 

 یشدن نوع جهش ژن مشخص 

 یباردار ایها قبل از ازدواج  زوج یبرا کیژنت مشاوره 

 از انتقال به نسل بعد یریشگیپ 

 شده یساز یو شخص قیدق یدرمان یزیر برنامه 



 شود؟ یچگونه انجام م کیژنت شیآزما

استخراج شده و  DNA . سپسشود یبزاق استفاده م ای یطیمعمولاً از نمونه خون مح ک،یژنت شیانجام آزما یبرا

 ایوجود دارد  یدر ارتباط هستند، جهش یماریکه با ب یخاص یها در ژن ایتا مشخص گردد که آ شود یم یبررس

 :شود یاستفاده م ریز یها . از روشریخ

 PCR  (برامرازیپل یا رهیواکنش زنج )خاص یها جهش صیتشخ ی 

 ژن یابی یتوال (Gene Sequencing) مورد نظر یها کامل ژن یبررس یبرا 

 MLPA  ها از ژن ییها اضافه شدن بخش ایحذف  یبررس یبرا 

 WES (Whole Exome Sequencing)  نادر یها جهش ییشناسا یبرا 

 :در نظر گرفت کیژنت شیآزما یبرا دیکه با یموارد

 یخون یماریب یخانوادگ سابقه 

 یعیرطبیغ جینتا CBC  تطابق ندارند ینیبال یها افتهیکه با 

 است یارث یماریها ناقل ب از آن یکیدارند و  یکه قصد فرزندآور ییها زوج 

 طحال یبزرگ ای هیتوج رقابلیغ یزیمزمن، خونر یخون با علائم مشکوک مانند کم یکودکان 

 رانیدر ا جیرا یارث یخون اختلالات

آلفا و بتا در مناطق شمال، جنوب و  ی. تالاسمشوند یمشاهده م شتریب یارث یاختلالات خون یبرخ ران،یا در

از  یدارد. آگاه ییدرصد بالا یرانیا تیدر جمع G6PD deficiency نیاست. همچن عیکشور شا یشرق جنوب

 .کندکمک  یو غربالگر شیآزما یبرا تر قیدق یزیر به برنامه تواند یم وعیش نیا

 قبل از ازدواج کیژنت مشاوره

قبل از ازدواج است. در صورت مشکوک بودن  کیاز تولد فرزند مبتلا، مشاوره ژنت یریشگیاز مراحل مهم پ یکی

مانند  ییها نهیگز د،یی. در صورت تأشود یم زیتجو یکیژنت شیآزما ،یارث یماریب کیهر دو طرف به ناقل بودن 

استفاده از اسپرم/تخمک  ای نیجن یکینتژ یبا غربالگر (IVF) یشگاهیازدواج نکردن، استفاده از لقاح آزما

 .است شنهادیاهداشده قابل پ

 (PND) قبل از تولد صیتشخ



 ییابتدا یها در هفته توان یاند، م که ناقل شناخته شده ییها زوج ایکه سابقه فرزند مبتلا دارند،  ییها خانواده در

کار کمک  نیانجام داد. ا نیجن یرو یکیژنت شیآزما ک،یوتیآمن عیما ای یجفت یاز پرزها یبردار با نمونه یباردار

 .رندیبگ یباردار امهدر مورد اد یتر آگاهانه میتصم نیتا والد کند یم

 یماریناقلان خاموش ب صیتشخ

ژن  توانند ینداشته باشند اما م یماریاز ب یعلامت چیهستند، ممکن است خود ه وبیکه ناقل ژن مع یافراد

( Carrierکه ناقلان خاموش ) کند یامکان را فراهم م نیا کیژنت شیرا به فرزندان منتقل کنند. آزما زا یماریب

با  توانند ی(، که دو والد ناقل مگوشه یماریب ای یمغلوب )مانند تالاسم یها یماریشوند، خصوصاً در ب ییشناسا

 یآگاهانه برا یریگ میناقلان در زمان مناسب به تصم ییداشته باشند. شناسا ماریب یدرصد، فرزند ۲۵احتمال 

 .کند یکمک م یازدواج و فرزندآور

 یلیدر هموف لیدخ یها نقش ژن

 F9( و ۸فاکتور  ی )کدکننده F8 یها ژن بی، به ترتBو  A یلیمانند هموف یا دهنده یزیاختلالات خونر در

ها سبب  قرار دارند و جهش در آن Xها در کروموزوم  ژن نی. اکنند یم فایرا ا ی( نقش اصل۹فاکتور  ی )کدکننده

 یشامل وارونگ A یلیدر هموف عیشا یها از جهش ی. برخشود یم یانعقاد یعدم عملکرد فاکتورها ایکاهش 

(inversion در )intron 22 ای intron 1  ژنF8 مانند  یمولکول یها کیبا تکن یراحت است که بهMLPA ای 

NGS از  یریشگیپ ن،یگزیدرمان با فاکتور جا یزیر ها در برنامه ژن نیا قیدق یهستند. بررس ییقابل شناسا

 دارد. ییبسزا تیهما کیو مشاوره ژنت ونیزاسیونیمیآلوا

 در اختلالات مغز استخوان لیدخ یها ژن

 ,FANCAها مانند  از ژن ی(، گروهFanconi anemia) یفانکون ینادر مانند آنم یارث یها یماریب در

FANCC, FANCG میترم ریدر مس یهستند که همگ لیخانواده دخ نیا یاعضا گریو د DNA  .نقش دارند

و  کیپلاستآ یمغز استخوان، آنم یینارسا تیو در نها DNA یها بیها منجر به تجمع آس ژن نینقص در ا

و  یخون کم رمعمولیخصوص در کودکان با علائم غ ها به ژن نیا یتوال ی. بررسشود یخطر سرطان م شیافزا

 دارد. یادیز تیاهم یرشد ای یاسکلت یها یناهنجار

 ها ینوپاتیدر اختلالات هموگلوب یدیکل یها ژن

، HBB (β-globin) یها جهش در ژن لیمعمولاً به دل نیهموگلوب یها رهیدر زنج یکم ای یساختار اختلالات

HBA1  وHBA2 (α-globinرخ م )یسلول داس یخون . به عنوان مثال، در کمدهند ی (Sickle Cell 



Anemia ،)در ژن  یا جهش نقطه کیHBB تیدر موقع نیبا وال کیگلوتام ی نهیدآمیاس ینیگزیمنجر به جا 

 دهیداده و منجر به پد رییرا به شدت تغ نیکوچک ساختار هموگلوب رییتغ نی. اشود یبتا م رهیششم زنج

sickling ها اغلب شامل حذف  جهش ها، ی. در تالاسمشود یقرمز( و عوارض گسترده م یها شدن گلبول ی)هلال

را کاهش  ها رهیزنج نیسنتز ا زانیبتا هستند که م ایآلفا  رهیزنج یها ژن یمیتنظ یها یدر توال ییها ونیموتاس ای

 .شود یم نیهموگلوب بیدر ترک یداده و باعث ناهماهنگ

 یمولکول کیدر ژنت نینو یها شرفتیپ

 یابی ی)توال NGSمانند  ییها کیتکن ژهیو به ک،یژنت یها یدر فناور یریگ چشم یها شرفتیپ ر،یاخ یها در سال

اند.  کرده تر عیو سر تر قیدق اریرا بس یارث یاختلالات خون صی، تشخReal-Time PCRو  MLPA(، دینسل جد

 اینادر  یها کشف جهش ییکنند، بلکه توانا ییشده را شناسا شناخته یها ونیموتاس توانند یها نه تنها م روش نیا

نداشتند، اکنون  یماریعلت ب یبرا یپاسخ روشن نیاز ا شیکه پ ییها خانواده ق،یطر نیدارند. از ا زیرا ن دیجد

 کنند. افتیدر یاختلالات خون یکیدرباره منشأ ژنت یقیاطلاعات دق توانند یم

 کیژنت شیآزما یها تیمحدود

 :دارد زین ییها تیارزشمند است، اما محدود اریبس یکیژنت شیآزما نکهیا با

 کند ینیب شیرا پ یماریشدت ب اینوع  تواند ینم شهیهم. 

 شود که اثرشان هنوز مشخص نشده ییشناسا ییها است جهش ممکن (VUS) 

 دارد ینیبال کیتوسط متخصص ژنت ریبه تفس ازین. 

 نباشد مهیآن ممکن است بالا باشد و تحت پوشش ب نهیهز. 
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