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Abstract 

Background and Objective: Thalassemia is an inherited blood disorder with an 

autosomal recessive inheritance pattern caused by the reduced or absent 

production of globin chains. Beta-thalassemia results from mutations in the 

beta-globin gene, where the reduction or absence of beta-globin chains leads 

to ineffective erythropoiesis and anemia. Approximately 1.5% of the global 

population carries the beta-thalassemia gene. The disease is classified into 

three types: minor, intermediate, and major. Beta-thalassemia major is the 

most severe form, where patients require regular blood transfusions for 

survival. Frequent transfusions result in iron overload, which deposits in 

various organs and causes various complications, such as liver damage, 

cardiomyopathy, hypothyroidism, hypoparathyroidism, diabetes, adrenal 

insufficiency, hypogonadism, and growth disorders. 

Beta-thalassemia can be diagnosed through genetic testing, complete blood 

count (CBC), and peripheral blood smear. Beta-thalassemia minor does not 

require treatment. However, the management of beta-thalassemia 

intermediate includes periodic blood transfusions, folic acid 

supplementation, hydroxyurea, and in some cases, splenectomy. Treatment 

for beta-thalassemia major involves regular blood transfusions, iron chelation 

therapy, stimulation of fetal hemoglobin production, hematopoietic stem cell 

transplantation, and gene therapy. 

Conclusion: Beta-thalassemia is a significant health concern, particularly in 

regions with a high prevalence of carriers. Prevention through carrier 

screening, genetic counseling, and prenatal diagnosis plays a crucial role in 

reducing the incidence of new and severe cases of the disease. 
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  چکیده 

  د یتول  ایکاهش   لیتوارث اتوزوم مغلوب است که به دل  ی با الگو یارث  یاختلال خون   کی   یالاسمت سابقه و هدف: 

  نبود  ای است که کاهش    ن یاز جهش در ژن بتا گلوب   ی ناش  ی . بتا تالاسمشودیم  جادیا   نی گلوب   یهارهیزنج  نشدن

جهان ناقل ژن    ت یجمع  درصد  5/1. حدود  شودیم  یخون و کم  رموثریغ  س یتروپوئز یباعث ار  ن یبتاگلوب  یهارهیزنج

  نی دتری ماژور شد  ی. بتا تالاسمشود یم  میو ماژور تقس  ا ینترمد یا  نور، یبه سه نوع م  ی ماریب   ن یهستند. ا   ی بتا تالاسم

  . شودیبار آهن مخون مکرر منجر به اضافه  ق یاند. تزر منظم خون وابسته  ق یبقا به تزر   یبرا  مارانینوع است که ب 

ارگاناضافه در  آهن  م  یهابار  آسیمختلف رسوب  باعث  و  و    د ئیرویت  یکارکم  ،یوپاتیومی کارد  ، یکبد  بی کند 

 شود.  یو اختلال رشد م یغدد جنس یکار آدرنال،کم یی نارسا ابت، ید  د،ئیرویپارات

است.   ریپذ امکان  یطیخون مح ریشمارش کامل خون و اسم  ،یکیژنت  هایشی آزما  قیاز طر   ی بتا تالاسم  صیتشخ

  د،یاس  کیخون متناوب، فول  قی شامل تزر   ای نترمدیبه درمان ندارد، اما درمان در نوع ا  یازین   نوریم  یبتا تالاسم

برخ  یدروکسیه در  و  تالا   یاوره  بتا  است. درمان  برداشتن طحال  تزر  یسمموارد  منظم خون،    قی ماژور شامل 

 .است  یدرمان و ژن  یادیبن ی هاسلول  وندیپ ،ینیجن ن یهموگلوب  دیتول ک یشلاتور آهن، تحر  یداروها

از    یریشگیاست. پ  نناقلا   یبالا  وعیدر مناطق با ش  ژهیو   به  ،یمشکل مهم بهداشت  کی   یبتا تالاسم  گیری: نتیجه 

نقش اساس  صیو تشخ  کیمشاوره ژنت  ن، ناقلا  یی شناسا  ق یطر   د ی و شد  د یدر کاهش موارد جد   یقبل از تولد، 
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مقدمه
کم یک  صورت تالاسمی  به  که  است  ارثی  همولیتیک  خونی 

رسد. این بیماری را اولین بار توماس کولی،  اتوزوم مغلوب به ارث می

سال   در  آمریکا  دیترویت  اهل  کودکان  متخصص    1925پزشک 

کرد   نشدن    .[1]توصیف  تولید  یا  کاهش  علت  به  تالاسمی 

ت  های مسئول ساخ ژن  شود. های آلفا یا بتا گلوبین ایجاد میزنجیره 

 هایقرار دارند، در حالی که ژن  11بتا گلوبین بر روی کروموزوم  

کروموزوم   روی  گلوبین  دارند    16آلفا  هموگلوبین    [.3،2]قرار 

های قرمز وجود دارد و مسئول حمل  پروتئینی است که در گلبول 

هموگلوبین به صورت تترامر   ها است. ها به بافتاکسیژن از آلوئول 

است و از دو زنجیره آلفا گلوبین و دو زنجیره بتا گلوبین تشکیل 

هموگلوبین در حالت طبیعی در بزرگسالان   سه شکل از  .شده است

می هموگلوبین  یافته  مانند  هموگلوبینA (HbA)شود   ،  A2   

(HbA2)و هموگلوبینF    (HbF) از زیرواحدهای   به ترتیب  که 

 α2 β2 ، δ2 α2    وα2 γ2  [. 4]اند  تشکیل شده    

زنجیره  از  هریک  نقص  حسب  بر  بتا  تالاسمی  یا  آلفا  های 

بندی  گلوبین به ترتیب به انواع آلفا تالاسمی و بتا تالاسمی تقسیم 

های گلوبین  شود. چهار ژن الفا و دو ژن بتا در تولید زنجیره می 

دارند.   یا  نقش  کاهش  با  تالاسمی  زنجیره بتا  نشدن  بتا   تولید 

 . [ 5شود ] مشخص می  گلوبین 

نتیجه موتاسیون درصد موارد    95حدود   های  بتا تالاسمی در 

درصد موارد آلفا تالاسمی در نتیجه حذف    95ای و در بیش از  نقطه 

 کاهش تولید زنجیره گلوبین دهد. بتا تالاسمی بر اساس  ژن رخ می 

(β+) یا نبود کامل تولید زنجیره بتا (β0) شود  بندی مینیز طبقه

از علایم شامل آنمی میکروسیتیک تا   که منجر به طیف وسیعی 

 [. 6شود ]آنمی شدید وابسته تزریق خون می 
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 اپیدمیولوژی 

شایع  هموگلوبین  دنیا  اختلالات  در  ژنتیکی  بیماری  ترین 

[.  6] هستند؛ به ویژه در مناطقی که از نظر مالاریا اندمیک است

مدیترانه  نواحی  در  تالاسمی  بتا  شیوع  و  بیشترین  خاورمیانه  ای، 

جنوب شرق آسیا است و کمترین میزان مربوط به اروپای شمالی و  

ها باعث شده است بتا  امریکای شمالی است. تغییر الگوی مهاجرت 

امریکای   و  شمالی  اروپای  مثل  اندمیک  غیر  مناطق  در  تالاسمی 

حدود    شودیزده م  نیتخم  شمالی روند رو به افزایش داشته باشد.

 [.  7]هستند    یبتا تالاسم  ژن  جهان ناقل  تیدرصد جمع  5/1

ایران یکی از کشورهایی است که در کمربند تالاسمی قرار دارد.  

در ایران در نواحی اطراف دریای خزر و خلیج فارس بتا تالاسمی  

بتا   ناقل ژن  ایران  نفر در  دارد. حدود سه میلیون  بیشتری  شیوع 

های گیلان، هرمزگان، خوزستان، کهگیلویه  تالاسمی هستند. استان 

و بویراحمد، بوشهر، فارس، سیستان و بلوچستان، کرمان و اصفهان  

بیشترین ناقلان بتا تالاسمی را در ایران دارند. در جنوب شرق ایران  

به حدود   تالاسمی  بتا  بلوچستان شیوع  و  درصد    10در سیستان 

درصد است.    8تا    4رسد، در حالی که در سایر نواحی کشورحدود  می

حدود   بودن  دارا  با  بلوچستان  و  تالاسمی بی  3100سیستان  مار 

جدید تالاسمی ماژور در   ینوابسته به تزریق خون، بیشترین متولد

 [. 9،  8کشور را نیز به خود اختصاص داده است ]
 

 های بتا تالاسمینحوه توارث و جهش 

بتا تالاسمی یک اختلال خونی ارثی با توارث اتوزوم مغلوب است  

شود. در صورتی که یکی  و در هر دو جنس به میزان مساوی دیده می 

فرزندان ناقل بتا تالاسمی  درصد    25از والدین ناقل بتا تالاسمی باشد  

شوند. در صورتی که هر دو والدین ناقل  یا فرم هتروزیگوت بیماری می 

درصد   25درصد ناقل و  50درصد فرزندان سالم،  25بیماری باشند، 

[. بیش از  10شوند ] مبتلا به فرم شدید بیماری یا تالاسمی ماژور می 

نقطه   350 بیشتر  بتا  نوع جهش  تالاسمی در ژن  بتا  بیماران  ای در 

کروموزوم   در  به کاهش    11گلوبین  منجر  که  است  شناسایی شده 

 [.   4شوند ] می   Aزنجیره بتا گلوبین و هموگلوبین  
 

 پاتوفیزیولوژی 

شود، نتیجه  خونی میاریتروپوئزیس غیر موثر که منجر به کم

زنجیره بتا گلوبین است. در نتیجه  (+β( یا کاهش تولید )β0)  نبود

سازهای اریتروئیدی در مغز  در پیش های آلفاگلوبین اضافی  زنجیره 

می  رسوب  گلبولاستخوان  پلاسمایی  غشای  و  را  کنند  قرمز  های 

می  گلبول رسانند  آسیب  زودرس  تخریب  به  منجر  و  و  قرمز  های 

شوند که به این وضعیت اریتروپوئزیس  سازهای اریترویید می پیش 

 [. 11،  10شود ]سازی غیر موثر گفته مییا خون 

باعث می کم افزایش یابد و در  خونی  اریتروپویتین  شود تولید 

تا با    برابر نرمال  30تا    25نتیجه گسترش فضای مغز استخوان به  

ایجادشده را جبران کند، در   تولید سریع گلبول های قرمز آنمی 

 حالی که همولیز و اریتروپوئزیس غیر موثر ادامه دارد. 

های قرمز باعث آزاد شدن هم به داخل گردش  همولیز گلبول 

شود. همچنین آنمی و اریتروپوئزیس غیر موثر باعث مهار  خون می 

هپسیدین و کاهش سطح هپسیدین و در نتیجه افزایش جذب آهن  

می گوارش  دستگاه  ]از  اضافه 12،10شود  شدت  [.  به  آهن  بار 

اکسیداتیو است و با پراکسیداسیون لیپیدهای غشاها منجر به آسیب  

میارگان  قلب  ویژه  به  متعددی،  هیپوتیروییدی،  های  شود. 

دیگر   از  هیپوپارتیروییدی  و  کبدی  فیبروز  دیابت،  هیپوگنادیسم، 

 [.  14،13بار آهن است ]عوارض اضافه
 

 انواع بتا تالاسمی 

بتا تالاسمی بر حسب میزان تولید زنجیره بتا و شدت علایم  

بندی  بالینی به سه نوع بتا تالاسمی مینور، اینترمدیا و ماژور طبقه 

جدول  که  شود  )می  )  (1های  خلاصه2و  طور  به  های  یافته  ( 

دهد. تشخیصی، علایم بالینی و درمان را نشان می

 

 F نیهموگلوب  زان یو م ن یالکتروفورز هموگلوب  ی هاافتهیبتا،    رهیزنج دیبر اساس تول  ی انواع بتا تالاسم  :1جدول 

 F میزان هموگلوبین های الکتروفورز هموگلوبین یافته  تولید زنجیره بتا بتا تالاسمی 

 مینور
 یافته سالم و یک ژن جهشک ژن ی

 B+/B  یا   B0/B 

 طبیعی A هموگلوبین  -

 A2 افزایش هموگلوبین -

(7%-  5/3 % ) 

 F افزایش خفیف یا طبیعی هموگلوبین - 

 درصد  5کمتر از 

 اینترمدیا 
 کاهش نسبی تولید زنجیره بتا 

 B+/B+  یا B+/B0     

  Aکاهش هموگلوبین- 

  A2افزایش هموگلوبین - 

(7%-  5/3 % ) 

  Fافزایش متوسط هموگلوبین- 

 درصد  50تا  10معمولا 

 ماژور 
 ا کامل تولید زنجیره بت  کامل یا تقریبانبود 

B0/B0  یا  B+/B0 

 A هموگلوبین نبود   -

 )متغیر(  A2 افزایش هموگلوبین - 

 F افزایش بسیار زیاد هموگلوبین - 

 درصد  90بیش از 

 

 



 مروری بر بتا تالاسمی
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 تالاسمی، علایم بالینی، تشخیص و درمان انواع بتا   :2جدول  

 درمان  تشخیص  های بالینیویژگی بتا تالاسمی 

 مینور 

بدون علامت یا با علائم خفیف  معمولا   -

 خونی خفیف مانند کم

 هستند بتا ناقل ژن    -

 و MCV کاهش، RBCافزایش   -

MCH  در CBC 

تشخیص از طریق الکتروفورز   -

 DNAآنالیزهموگلوبین یا 

 .نیازی به درمان ندارد -

مشاوره ژنتیک برای پیشگیری از تولد    -

 تالاسمی  فرزندان مبتلا به انواع شدید

 اینترمدیا 

،  توسطخونی معلائم متوسط: کم - 

 طحال بزرگ )اسپلنومگالی(، زردی 

به تزریق    گهگاهیوابستگی جزئی یا   -

 خون 

 -CBC   و الکتروفورز هموگلوبین 

 ارزیابی جهش ژنتیکی در موارد خاص   -

 علامتی  درمان  - 

 مکمل اسید فولیک - 

 تزریق خون در موارد شدید  - 

 اسپلنکتومی در برخی بیماران  - 

 ماژور

خیر  اخونی شدید، تعلائم شدید: کم  -

رشد، تغییرات اسکلتی، زردی، نیاز مداوم 

 تزریق خون به 

CBC -   الکتروفورز هموگلوبین، و ،

 DNAآنالیز

تشخیص   ماهگی 24تا  6بین  معمولا   -

 .شودداده می

 تزریق منظم خون  -

 آهن باراضافهدرمان   -

 ساز خون های بنیادیپیوند سلول -

 درمانی ژن -

 

 بتا تالاسمی مینور )خفیف( 

شود  تالاسمی، ناقل یا صفت تالاسمی هم نامیده می این نوع از  

دهد که یک کپی از ژن بتا گلوبین طبیعی و یک و وقتی رخ می

. تالاسمی مینور یک وضعیت  B0/B  ،(B+/Bکپی معیوب است )

خونی خفیف و میکروسیتوز دارند.  بدون علامت هست و گاهی کم

  10معمولا بیش از  بیماران تالاسمی مینور   سطح هموگلوبین در

بتا   ناقل  والد  اگر هر دو  بارداری  است. در هر  لیتر  گرم در دسی 

درصد احتمال دارد که جنین مبتلا به تالاسمی   25تالاسمی باشند،  

 [.  10،15هموزیگوت )ماژور یا اینترمدیا( شود ]
 

 بتا تالاسمی اینترمدیا )متوسط( 

در این نوع از تالاسمی موتاسیون ژنتیکی در حدی است که  

(.  B+/B+  ،B+/B0افراد مقداری توانایی تولید زنجیره بتا را دارند )

در برخی موارد به طور همزمان جهش در هر دو ژن آلفا و بتا وجود  

 دارد. 

سال علامتدار    6تا    2نوع تالاسمی معمولا در سنین بین  این  

 تری دارند. شوند و نسبت به تالاسمی ماژور آنمی خفیفمی

گرم بر دسی لیتر است   10تا  7سطح هموگلوبین معمولا بین 

تواند بدون نیاز  و نیازی به تزریق خون منظم ندارند. فرد مبتلا می

مدت داشته  به تزریق خون یا تزریق خون گهگاهی، بقای طولانی 

یابد،  [. فضای مغز استخوان با افزایش سن گسترش می 10باشد ]

های استخوانی و  عوارض متعددی مانند تاخیر در رشد، ناهنجاری 

ناباروری ممکن است در بیماران ایجاد شود. از سوی دیگر، همولیز  

افزایش جذب آهن از دستگاه گوارش باعث افزایش سطح آهن در و  

 [. 16شود ]های مختلف میبافت 

 

 بتا تالاسمی ماژور )شدید( 

خونی  این نوع، شدیدترین فرم تالاسمی است که به عنوان کم   

دهد  شود و زمانی رخ می ای نیز شناخته میکولی یا آنمی مدیترانه 

   یا هتروزیگوت ترکیبی B+/B0 ،( B0/B0 ) که افراد هموزیگوت 

 (B+/B+) [. 11،  10] زنجیره بتا باشند   های شدیدتر دربرای جهش   

معمولا بیماران  و  این  شیرخوارگی  تا    6بین    در  سال    2ماه 

می  کمعلامتدار  دچار  می شوند،  شدید  سطح  خونی  و  شوند 

 کاهش هموگلوبین  گرم بر دسی لیتر دارند. 7کمتر از  هموگلوبین  

منجر به گسترش فضای مغز استخوان برای جبران آنمی، زردی،  

بینی،  پل  فرورفتگی  گونه،  و  پیشانی  چانه،  برآمدگی  سر،  بزرگی 

  دفورمیتی استخوانی، بزرگ شدن کبد و طحال و محدودیت رشد 

همولیز شدید همچنین منجر به فشار خون ریوی، سنگ  شود.  می

انعقادپذیری می  و افزایش  پا  ایجاد زخم  زریق  ت  شود.کیسه صفرا، 

اضافه به  منجر  منظم  ارگانخون  در  آهن  رسوب  و  آهن  های  بار 

می کممختلف  دیابت،  به  منجر  که  کمبوشود  هیپوفیز،  د  کاری 

هیپوگنادیسم،   پاراتیروئیدی،  هیپو  هیپوتیروئیدی،  رشد،  هورمون 

می کاردیومیوپاتی  و  قلبی  آریتمی  کبدی،  سیروز  و  شود.  فیبروز 

  Cو    B، هپاتیت  HIVعوارض دیگر شامل پوکی استخوان، عفونت  

 [. 5،  14شود ]می

 

 تشخیص

کامل خون   شمارش  بالینی،  معاینه  و  حال  شرح  اخذ  از  بعد 

(CBC( محیطی  خون  اسمیر   ،)PBS  هموگلوبین الکتروفورز  و   )

اینترمدیا و ماژور از  جهت تشخیص ناقلان تالاسمی و بتا تالاسمی  

جهت    PND)اهمیت بالایی برخوردار است. تشخیص قبل از تولد )

های مبتلا و تعیین موتاسیون با آزمایش ژنتیک و  شناسایی جنین 

 [.  17پذیر است ]امکان  DNA آنالیز  

( و الکتروفورز هموگلوبین  CBC) آزمایش شمارش کامل خون

 در تشخیص انواع تالاسمی مهم و کاربرد دارد. 

 

 بتا تالاسمی مینور 

، کاهش  MCVمعمولا آنمی خفیف، کاهش    CBCدر آزمایش  



    میری علی آباد
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MCH    و افزایش تعدادRBC    الکتروفورز وجود دارد. در آزمایش 

 درصد است.   5/3بیشتر یا مساوی   A2این بیماران هموگلوبین  

 

 بتا تالاسمی اینترمدیا 

تا    7معمولا آنمی متوسط و هموگلوبین بین    CBCدر آزمایش  

وجود دارد.    MCHو کاهش    MCVگرم بر دسی لیتر، کاهش    10

و مقادیر     A2در آزمایش الکتروفورز این بیماران افزایش هموگلوبین  

 دارند.  Fمتغیر هموگلوبین  

 بتا تالاسمی ماژور 

  7معمولا آنمی شدید و هموگلوبین کمتر از   CBCدر آزمایش  

وجود دارد. در    MCHو کاهش    MCVگرم بر دسی لیتر، کاهش  

های قرمز  اسمیر خون محیطی آنیزوسیتوز، پوئِیکیلوسیتوز، گلبول 

میکروسیتوز، گلبول هسته و  دار، هیپوکرومی،  فراگمانته  قرمز  های 

می دیده  اشکی  بیماران  قطره  این  الکتروفورز  آزمایش  در  شود. 

درصد    90بالای   Fوجود ندارد و هموگلوبین    Aمعمولا هموگلوبین  

 [. 18،  10دارند ]

برای تشخیص جهش در ژن آلفا یا بتا استفاده    DNAآنالیز  

تواند وضعیت ناقل تالاسمی را تشخیص دهد شود. همچنین میمی

نمی  انجام  ناقلان  تشخیص  برای  معمول  طور  به  در  اما  مگر  شود 

جهش مشاوره  از  برخی  ازدواج.  قبل  نشان  های  علامتی  هیچ  ها 

ها باعث کاهش سنتز زنجیره  دهند؛ در حالی که برخی جهش نمی

گلوبین   بتا  زنجیره  ساخت  از  کامل  طور  به  برخی  و  گلوبین  بتا 

 [. 17]  کنندجلوگیری می 
 

 درمان 

برای افرادی که مبتلا به بتا تالاسمی مینور هستند، نیازی به  

داشته باشند  درمان نیست؛ در صورتی که همزمان آنمی فقر آهن  

درمان لازم باید انجام شود. این افراد ممکن است مشاوره ژنتیکی  

توانند به فرزندان خود  یافته را مینیاز داشته باشند؛ زیرا ژن جهش 

 [.5منتقل کنند ]

خونی در حد متوسط  افراد مبتلا به بتا تالاسمی اینترمدیا، کم

افراد ممکن است زندگی معمول مثل   را تجربه خواهند کرد. این 

افراد سالم داشته باشند، با این حال، مونیتورینگ مداوم نیاز است  

و گاهی اوقات ممکن است نیاز به تزریق خون باشد. مکمل آهن  

شود.  نباید مصرف کنند، در حالی که مکمل اسید فولیک توصیه می 

آهن  داروهای  و  اوره  در  هیدروکسی  بالینی  وضعیت  برحسب  زدا 

 بعضی بیماران ممکن است استفاده شود. 

و     اسپلنومگالی  است  ممکن  اینترمدیا  تالاسمی  بتا  بیماران 

تشدید   و  رشد  کندی  باعث  که  کنند  تجربه  را  هیپرسپلنیسم 

خونی شود، با این حال نیاز به اسپلنکتومی در بعضی موارد در  کم

 [.19،  15درمان تالاسمی اینترمدیا است ]

خون   تزریق  به  وابسته  ماژور  تالاسمی  بتا  به  مبتلا  بیماران 

بتا   تزریق خون در  ترانسفوزیون منظم هستند.  نیازمند  و  هستند 

تالاسمی ماژور جهت حفظ سطح هموگلوبین در پلاسما و اصلاح  

 خونی باید صورت گیرد. کم

کم صورت  در  باید  خون  تایید  تزریق  از  پس  شدید  خونی 

با   افراد  در  هرچند  شود،  شروع  ماژور  تالاسمی  بتا  تشخیص 

گرم در دسی لیتر، در صورت تاخیر رشد،    7هموگلوبین بیشتر از  

ها،  افزایش اندازه طحال، تغییر چهره و همچنین پهن شدن استخوان 

باید مد نظر باشد. تزریق منظم خون نباید تا بعد از سال دوم و سوم  

آنتی است  ممکن  زیرا  بیفتد؛  تاخیر  علیه  بادی به  متعدد  های 

های قرمز ایجاد شود )آلوایمونیزاسیون( و یافتن اهداکنندگان  گلبول 

 مناسب خون دشوار شود.  

 5/10تا    9هموگلوبین هدف قبل از ترانسفوزیون خون حدود  

گرم در دسی لیتر و همچنین پس از تزریق خون سطح هموگلوبین  

گرم در دسی لیتر باشد. این محدوده هموگلوبین    14تا    13باید  

ارگان  از آسیب  ناهنجاریمانع  های  ها، تاخیر در رشد و همچنین 

باعث میاستخوانی می  و  و کیفیت شود  فعالیت طبیعی  فرد  شود 

 زندگی معمولی داشته باشد.  

دفعات تزریق خون به علل متعددی از جمله سطح هماتوکریت  

هفته  5تا  3و هموگلوبین و همچنین وزن بیمار دارد و معمولا هر 

از  تزریق خون انجام می  میلی لیتر بر   20تا    15شود. نباید بیش 

های قرمز متراکم به علت اضافه بار حجمی  کیلوگرم در روز گلبول 

ساعت باشد   2-4به بیمار تزریق شود. مدت زمان تزریق خون باید 

 (.  10و20)

واکنش  از  پیشگیری  تبجهت  و  های  همولیتیک  غیر  دار 

آلوایمونیزاسیون گلبول قرمز متراکم باید از نوع کم لکوسیت باشد  

سازگار باشد. از    Rhو    ABOهای  ژنو علاوه بر اینکه از نظر آنتی

هم باید سازگار    c, C, e, E, Kell,Kidd, Duffyهای  ژننظر آنتی 

 [. 20باشد ]

 

 بار آهن درمان اضافه 

متراکم   قرمز  گلبول  واحد  هر  خون،  منظم  تزریق  در صورت 

میلی گرم آهن است که منجر به انباشته شدن    200حاوی حدود  

   [.5شود ]گرم بر کیلوگرم در روز میمیلی  3/0-6/0آهن به میزان  

ترین مداخلات درمانی برای  بار آهن یکی از مهمکاهش اضافه 

افرادی است که تزریق خون منظم دارند. شلاتورهای آهن موجود  

(  Deferiproneدفریپرون )  (، Deferasirox)شامل دفراسیروکس  

  [.21است ](  Deferoxamineو دفروکسامین )

دفروکسامین به صورت ویال تزریقی موجود است. اولین بار این  

آن را تایید   FDA 1982معرفی شد و از سال  1960دارو در سال 

دقیقه دارد و به صورت زیرجلدی یا وریدی    10تا    8کرد، نیمه عمر  

  5ساعت است و    12تا    8شود. انفوزیون زیر جلدی طی  استفاده می

- 40شده دفروکسامین  شود .دوز توصیهبار در هفته استفاده می  7تا  

  40-50گرم بر کیلوگرم روزانه در کودکان قبل از بلوغ و  میلی  30

با  میلی درمان  است.  بزرگسالان  و  نوجوانان  در  کیلوگرم  بر  گرم 

تزریق   از  پس  آهن  شلاتور  قرمز    20-25داروهای  گلبول  واحد 

 [. 21،  5شود ]سال شروع می   4تا    2متراکم و در سنین بین  



 مروری بر بتا تالاسمی
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گرمی موجود است. نیمه  میلی  500های  دفریپرون به فرم قرص 

گرم میلی  100تا    75ساعت است. دوز روزانه    3تا    2عمر دفریپرون  

شود.  بر کیلوگرم وزن بدن است که در سه دوز منقسم استفاده می

شود. این دارو برای بهبود عملکرد  سال توصیه نمی   6در کودکان زیر  

قلب با برداشت آهن از قلب و همچنین پیشگیری از کاردیومیوپاتی  

سلول  کامل  شمارش  است.  در  موثر  منظم  صورت  به  خونی  های 

شروع درمان به علت عارضه آگرانولوسیتوز ناشی از این دارو ضروری  

 [. 22]است  

به عنوان شلاتور آهن در بیماران    2005دفراسیروکس از سال  

تالاسمی تایید و استفاده شده است. این دارو به فرم قرص موجود  

[.  23شود ]است و به صورت خوراکی و یکبار در روز مصرف می

ساعت است. دوز تجویزشده در    16تا    8نیمه عمر دفراسیروکس  

گرم بر  میلی  40-20(  DFX DTهای محلول در آب )فرم قرص 

روز و در فرم قرص  بدن در  وزن  با پوشش روده کیلوگرم  ای  های 

(DFX FCT)  7    گرم بر کیلوگرم وزن بدن در روز  میلی  28تا

 [. 25،  24است ]

با تزریق خون منظم و شروع به موقع شلاتورهای آهن، امید به  

بیماران افزایش می  این  بنابراین، توجه به کیفیت  زندگی در  یابد؛ 

در مطالعات   دارد.  بسزایی  اهمیت  ماژور  تالاسمی  بیماران  زندگی 

شده مشخص شده است کیفیت زندگی در بیمارانی که داروی  انجام 

آهن میخوراکی  مصرف  داروی  زدا  که  بیمارانی  به  نسبت  کنند 

می  مصرف  می تزریقی  توصیه  بنابراین،  است؛  بالاتر  شود  کنند 

زدای خوراکی تجویز شود و داروهای تزریقی در موارد  داروهای آهن 

اضافه با داروهای خوراکی،  تحمل نکردن و کنترل نشدن  بار آهن 

 [. 26شود ]نارسایی قلبی و آریتمی قلبی توصیه می

 

 اسپلنکتومی

در تالاسمی ماژور و تالاسمی اینترمدیا، فعالیت بیش از حد طحال  

خونی و در  دهد که منجر به تشدید کم در نتیجه همولیز شدید رخ می 

خواهد شد. در سنین پایین ممکن  نهایت افزایش نیاز به تزریق خون  

است پس از شروع تزریق خون منظم از ایجاد اسپلنومگالی پیشگیری  

ساله    10تا    5تواند در کودکان  شود؛ با این حال، هیپرسپلنیسم می 

به تزریق خون، بهبود سطح   ایجاد شود. اسپلنکتومی با کاهش نیاز 

هموگلوبین و همچنین کاهش بار آهن، باعث بهبود وضعیت سلامتی  

   [. 5شود ] بیماران و جلوگیری از تاخیر رشد می 

شود که نیاز به تزریق گلبول  برداشتن طحال زمانی پیشنهاد می 

لیتر میلی  220تا    200درصد بیش از    70قرمز متراکم با هماتوکریت  

تزریق   یا  کیلوگرم  هماتوکریت  گلبول بر  با  متراکم  قرمز    60های 

لیتر بر کیلوگرم در سال باشد. در  میلی  250-275درصد بیش از  

مواردی که طحال خیلی بزرگ باشد و موجب درد یا سیری زودرس  

شود.  شود و در موارد سیتوپنی شدید نیز اسپلنکتومی توصیه می 

 شود. سال توصیه نمی  5اسپلنکتومی در سن کمتر از  

ارگانیسم با  عفونت  افزایش  به  توجه  از  با  بعد  کپسولدار  های 

پنوموکوک حداقل دو  طحال  و  مننگوکوک  واکسن  تزریق  برداری، 

می  توصیه  طحال  برداشتن  جراحی  از  قبل  از  هفته  بعد  شود. 

پنی طحال  با  میکروبی  ضد  پروفیلاکسی  توصیه  برداری  سیلین 

[. هیپرتانسیون ریوی و خطر حوادث ترومبوامبولیک  5،  15شود ]می

از جمله ترومبوزهای وریدی عمقی، ترومبوز ورید پورت و آمبولی  

 [.27کند ]برداری افزایش پیدا می ریوی نیز بعد از طحال 

 

 القای تولید هموگلوبین جنینی  

های  ( طول عمر گلبول HbFالقای تولید هموگلوبین جنینی )

افزایش می  اوره  قرمز را  دهد. داروهای مختلفی مانند هیدروکسی 

می  استفاده  جنینی  هموگلوبین  تولید  تحریک  شود.  برای 

هیدروکسی اوره برای درمان بیماری سیکل سل و تالاسمی استفاده  

گرم بر کیلوگرم در میلی  20تا    10شود. هیدروکسی اوره با دوز  می

روز تولید گاما گلوبین و همچنین علائم هماتولوژیک را در بیماران  

 [.  28بخشد ] تالاسمی اینترمدیا بهبود می

 

 Luspaterceptداروی 

باعث ماچوراسیون و کاهش    TGF-Bاین دارو که مهارکننده  

ترانسفوزیون   به  وابسته  تالاسمی  بیماران  در  ترانسفوزیون  به  نیاز 

خطر  شود و کارایی و بیسال استفاده می  18شود. در افراد بالای  می

گرم  سال به اثبات نرسیده است. با دوز یک میلی   18بودن آن در زیر  

به ازای هر کیلوگرم وزن بدن به صورت زیرجلدی و هر سه هفته 

می  مصرف  بار  قرار  یک  اسپلنکتومی  تحت  که  افرادی  در  شود. 

با  گرفته پروفیلاکسی  تحت  باید  ترومبوامبولی  خطر  علت  به  اند 

 [.29داروهای انتی کواگولان قرار گیرند ]

 

 سایر داروهای جدید 

های بالینی جهت بیماران تالاسمی  چندین دارو در کارآزمایی

وابسته و غیروابسته به ترانسفوزیون در حال بررسی و استفاده است  

می آپوترانسفرین،  که  روکسولیتینیب،  سیرولیموس،  به  توان 

Mitapivat  ،Benserazide,  Sotatercept [ 30اشاره کرد .] 

 

 پیوند مغز استخوان  

بنیادی خون پیوند سلول  با  های  برادر  از خواهر یا    HLAساز 

یکسان همچنان درمان قطعی برای بیماران تالاسمی است. نتایج  

هپاتومگالی،   شامل  پیوند  از  قبل  شرایط  به  استخوان  مغز  پیوند 

کدام  زدایی بستگی دارد. اگر بیماری هیچآهن فیبروز کبدی و شدت  

از ریسک فاکتورها را نداشته باشد بقای بدون بیماری بعد از پیوند  

 [. 15درصد است ]  90بیش از  
 

 درمانی ژن 

های بنیادی برای درمان قطعی بیماران  درمانی، از سلول در ژن

می  استفاده  ماژور  تالاسمی  سلول بتا  ابتدا،  در  بنیادی  شود.  های 



    میری علی آباد
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سازهای بیماران از خون بند ناف، خون محیطی یا  ساز و پیش خون 

شود. پس از آن ژن نرمال بتا یا گاما از  مغز استخوان برداشت می

شود.  طریق یک ناقل لنتی ویروسی به ژنوم سلول میزبان منتقل می

ساز  های خون ها همچنین انتقال ژنوم هموگلوبین به سلول در انسان 

سلول  است.  شده  وارد  نیز  متعدد  های  قابلیت  حاوی  با  که  هایی 

شوند که در مغز  های مد نظر هستند، دوباره به بیماران وارد می ژن

 [. 31،32کنند ]شوند و پرولیفراسیون پیدا می استخوان تکثیر می 

 

 عوارض تالاسمی 

 بار آهن  اضافه 

افراد با بتا تالاسمی ماژور یا اینترمدیا رسوب آهن در سیستم  

رتیکو لواندوتلیال در نتیجه تزریق خون و همچنین افزایش جذب  

دستگاه گوارش دارند. به دلیل نبود مکانیسم دفع آهن از  آهن از  

بافت  در  اضافی  آهن  درون بدن،  غدد  جمله  از  مختلف  ریز،  های 

کند و منجر به اختلال در  پارانشیم کبدی و بافت قلب رسوب می

شود. کاردیومیوپاتی و نارسایی قلب ناشی  ها میعملکرد این ارگان 

[.  21ترین علت مرگ در این بیماران است ]بار آهن شایع از اضافه

اضافه دقیق  و  منظم  اندازه مونیتورینگ  با  آهن  فریتین،  بار  گیری 

( و تصویربرداری رزونانس مغناطیسی قلب و  LICغلظت آهن کبد )

و درمان با شلاتورهای آهن برای پیشگیری از    T2(MRI*کبد )

 [.34،  33،  13بار آهن ضروری است ] عوارض اضافه

 

 های ویروسی  عفونت 

خطر   در  منظم  خون  تزریق  علت  به  ماژور  تالاسمی  بیماران 

ویژه هپاتیت    های منتقله از طریق خون به بالایی برای ابتلا به عفونت 

B   وC     وHIV    هستند؛ هرچند که با غربالگری دقیق اهداکنندگان

های ویرولوژی در حال حاضر این خطر به طور قابل  خون و آزمایش 

هپاتیت   است.  یافته  کاهش  قابل    Bتوجهی  واکسیناسیون  با 

اما هپاتیت   است  بررسی    Cپیشگیری  ندارد.  واکسن در دسترس 

 [. 35ها باید انجام شود ]سالیانه بیماران از نظر این عفونت 

 

 پوکی استخوان 

دهد  پوکی استخوان تقریبا در همه بیماران تالاسمی رخ می 

شود. شیوع پوکی  ها یا شکستگی می که منجر به درد در استخوان 

تا    14اند  استخوان در بیماران تالاسمی که به خوبی درمان شده 

درصد است.   44درصد گزارش شده است و خطر شکستگی تا    50

کم  ژنتیکی،  کمبود  فاکتورهای  پاراتیروئید،  و  تیروئید  کاری 

هورمون رشد، هیپوگنادیسم، گسترش فضای مغز استخوان،کمبود 

اضافه Dویتامین   و  ،  آهن  شلاتورهای  بالقوه  سمیت  آهن،  بار 

تحرکی در ایجاد پوکی استخوان در بیماران بتا تالاسمی نقش  کم 

سال بعد از نوجوانی توصیه   2تا  1دارند. دانسیتومتری استخوان هر  

 [.36شود ] می 

 

 عوارض قلبی 

آریتمی و  قلبی  و  نارسایی  میر  و  مرگ  عمده  علل  از  ها 

اضافهتهدید  با  تالاسمی  بیماران  در  زندگی  است؛  کننده  آهن  بار 

از   سالیانه  قلب  عملکرد  قلب،    8بنابراین،  نوار  با  باید  سالگی 

مانیتورینگ   هولتر  و    24اکوکاردیوگرام،  قلب    T2  MRI*ساعته 

بررسی شود. درمان با شلاتورهای آهن نقش مهمی در پیشگیری از  

 [. 10این عارضه دارد ]

 

 عوارض اندوکرین 

اضافه دلیل  به  بیماران  محور  این  به  آسیب  و  آهن  بار 

هیپوتالاموس هیپوفیز دچار عوارض غددی متعددی از جمله کمبود 

کاری تیروئید،  (، کمBMIهورمون رشد، کاهش اندکس توده بدنی )

گنادیسم کم هیپو  و  آدرنال  نارسایی  دیابت،  پاراتیروئید،  کاری 

ای و منظم با انجام معاینات  های دورهشوند که نیازمند ارزیابیمی

های هورمونی و قند خون است تا در مراحل اولیه  فیزیکی و آزمایش 

 [.38،  37،    5پیشگیری و درمان لازم شروع شود ] 

 

 بدخیمی در تالاسمی

شده در مطالعات مختلف در بیماران مبتلا  های گزارش بدخیمی 

های  تالاسمی ماژور و بتا تالاسمی اینترمدیا شامل بدخیمیبه بتا  

( حاد  لنفوبلاستیک  لوکمی  مانند  بورکیت  ALLهماتولوژیک   ،)

(، لنفوم هوچکین، لنفوم  CMLلوکمی، لوکمی میلوژنیک مزمن )

کانسر  و  هوچکین  سرطان  غیر  جمله  از  هماتولوژیک  غیر  های 

های کبدی، سمینوم،کارسینوم سلول کلیه  تیروئید، کارسینوم سلول 

 [. 39،  40و مننژیوم است ]

 

 پیشگیری

توان با شناسایی افراد ناقل، تشخیص قبل از  بتا تالاسمی را می 

 ( ژنتیک  PNDتولد  مشاوره  با  کرد.  پیشگیری  ژنتیکی  مشاوره  و   )

به   بیماری  انتقال  خطر  میزان  و  شناسایی  تالاسمی  ناقل  والدین 

 تواند با تشخیص قبل از تولد می شود.  فرزندان به آنان گوشزد می 

ماهگی از طریق مایع امنیوتیک یا    5تا    4بررسی ژن جنین در حدود  

بارداری انجام   11( در هفته CVSبرداری از پرزهای کوریونی ) نمونه 

های جنین  جنین در سرم مادر و بررسی سلول   DNAشود. بررسی  

 در خون مادر ممکن است برای تشخیص جهش در پدر مفید باشد. 

توان با پیشگیری از تولد موارد هموزیگوت و  بار تالاسمی را می 

تالاسمی ماژور کاهش داد. از دو دهه گذشته تعداد زیادی از کشورهای  

ای و غربی برای ایجاد یک تغییر اساسی در جمعیت بیماران  مدیترانه 

بوده  موفق  هموزیگوت  لبنان،  تالاسمی  ترکیه،  مانند  کشورهایی  اند. 

برنامه  نیز  چین  و  پاکستان  مالزی،  مصر،  کانادا،  کنترل  ایران،  های 

 [ دارند  ابزار    [. 41،  9تالاسمی  تالاسمی  ریجستری  و  ثبت  سیستم 

ریزی  ضروری و منبع مهمی برای برنامه 



 مروری بر بتا تالاسمی
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 [. 42ها است ] و ارزیابی برنامه پیشگیری از بیماری بر اساس واقعیت 

 

 گیرینتیجه 
بتا تالاسمی در نتیجه کاهش یا نبود سنتز زنجیره بتا گلوبین 

شود. شدت بیماری  به علت موتاسیون در ژن بتا گلوبین ایجاد می 

خونی خفیف )بتا تالاسمی مینور( تا موارد شدید و  از موارد با کم

وابسته به تزریق خون )بتا تالاسمی ماژور( متغیر است. در موارد  

غربالگری   ناقلان،  شناسایی  اما  نیست،  درمان خاصی لازم  خفیف 

قبل از ازدواج و مشاوره ژنتیک برای پیشگیری از تولد کودکان با  

 تالاسمی ماژور ضروری است. 

درمان معمول بیماران تالاسمی ماژور تزریق خون منظم است.  

شود  بار آهن و عوارض ناشی از آن می تزریق خون منظم باعث اضافه 

که نیازمند استفاده از داروهای شلاتور آهن برای پیشگیری از این  

ای جهت پایش عوارض ضروری  عوارض است. ارزیابی منظم و دوره 

درمان  سایر  سلول است.  پیوند  شامل  خون ها  بنیادی  ساز،  های 

القا  و    Luspatercept، داروی  Fکننده تولید هموگلوبین  داروهای 

 درمانی است. ژن

 

 تشکر و قدردانی  
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 شود.تشکر و قدردانی می
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