
  

 

34 

ماژور  یبتاتالاسم دیجد ماریبروز و علل تولد ب زانیم
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یک بیماری ژنتیکی با الگوی اتوزومال مغلوب است. تشخیص قبل از تولد و ختم بارداری در صورت  ،تالاسمیمقدمه: 

هدف تعیین میزان بروز و علت تولد  باحاضر پیشگیری از بروز این بیماری است. مطالعه  جهتابتلای جنین، بهترین راه 

 .شدانجام  بیمار بتاتالاسمی ماژور بعد از اجرای برنامه کشوری پیشگیری در دانشگاه علوم پزشکی کرمان

تاریخ تولد، وضعیت سایر ) یمارانتحلیلی و از نوع تحقیق در نظام سلامت بود. اطلاعات ب -این مطالعه توصیفیکار: روش

سال ازدواج، رابطه خویشاوندی، انجام غربالگری زمان ازدواج، سابقه مراقبت زوجین ناقل ) و( تنیخواهران و برادران 

 های های موجود در معاونت بهداشتی دانشگاه علوم پزشکی کرمان طی سالاز داده( ژنتیک و علل تولد بیمار بتاتالاسمی

و آزمون دقیق فیشر ( 24نسخه ) SPSS آماری افزار نرم با استفاده ازها دست آمد. تجزیه و تحلیل داده به 98-1390

 گرفت. انجام

 %37/84درصد موفقیت برنامه در کل منطقه  وتولد زنده  10،000در  55/0ساله، در کل منطقه  9میزان بروز ها: یافته

یی زوجین ناقل عدم شناسابتاتالاسمی ماژور،  ترین علت بروز متولد شده بود. مهم 1390-98 های بیمار طی سال 15بود. 

 .خویشاوندی بود ( از کودکان بیمار%60مورد ) 9ازدواج والدین  %(.6/46تالاسمی و عدم آگاهی آنها از وضعیت خود بود )

وجود داری  سطح تحصیلات و شغل والدین بیماران ارتباط آماری معنی بابین علت تولد بیمار جدید بتاتالاسمی ماژور 

 .(p>05/0نداشت )

اما طور قابل توجهی کاهش یافته است،  اگرچه با اجرای برنامه پیشگیری، تعداد بیماران بتاتالاسمی بهگیری: نتیجه

ای و مراقبت ناقلین و افزایش سطح آگاهی و تغییر نگرش کیفیت ارائه خدمات مشاوره ءریزی مناسب جهت ارتقا برنامه

 باشد.وری میمنظور حذف کامل موارد بروز بیماری ضر های هدف جامعه به گروه
 

 بروز، پیشگیری، تالاسمی، تشخیص قبل از تولدکلمات کلیدی: 
 

 

                                                 
: تلفن .رانیکرمان، کرمان، ا یمغز و اعصاب، دانشگاه علوم پزشک یها یماریب قاتیمرکز تحق ؛یداوران یگیعصمت رضاب ول مکاتبات:ئنویسنده مس *

 Erezabeigi313@gmail.com الکترونیك: پست ؛32611986-034
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 مقدمه
ترین تالاسمی، یک اختلال خونی و یکی از شایع

های ژنتیکی در بسیاری از کشورها است که از  بیماری

. این (1)رسد طریق الگوی اتوزومال مغلوب به ارث می

هایی از ای، خاورمیانه، بخش بیماری در مناطق مدیترانه

شمال و غرب آفریقا، شبه قاره هند و جنوب شرق آسیا 

و در شمال اروپا و آمریکای  (3 ،2)شیوع بیشتری دارد 

 . (2)شمالی، کمترین شیوع را دارد 

ان ناقل ژن تالاسمی هستند % جمعیت جه7/1حدود 

. بر اساس گزارش سازمان جهانی بهداشت، سالانه (4)

شود هزار بیمار بتاتالاسمی در دنیا متولد می 50حدود 

% از تولدها در کشورهای در حال توسعه 75. بیش از (5)

در  .(6)افتد و با سطح مراقبت نامناسب اتفاق می

 20کشورهای در حال توسعه، اکثر بیماران قبل از 

تخمین زده  .(7)دهند سالگی جان خود را از دست می

 میلیون زن ناقل 9شده است که در سراسر جهان، سالانه 

میلیون حاملگی در  33/1شوند و تالاسمی باردار می

 .(8)معرض خطر ابتلاء به بیماری تالاسمی ماژور هستند 

های ژنتیکی در  ترین بیماریبتاتالاسمی، یکی از شایع

% از جمعیت ایران، ناقل ژن 4. حدود (9)ایران است 

. فراوانی ژن بتاتالاسمی در (10 ،3)بتاتالاسمی هستند 

مناطق مختلف ایران متفاوت است. میزان شیوع ناقلین 

بتاتالاسمی در نزدیکی دریای خزر و مناطق جنوبی 

% 10فارس بیشتر از سایر مناطق و حدود  نزدیک خلیج

هزار بیمار بتاتالاسمی  18. بیش از (4)برآورد شده است 

 8000. سالانه حدود (3)در ایران شناسایی شده است 

ر ایران در معرض خطر تولد کودک مبتلا به بارداری د

 . (10)تالاسمی هستند 

هزار تولد زنده  10 در 4/4بروز سالانه بتاتالاسمی ماژور 

. بروز (11)شود در سراسر جهان تخمین زده می

بتاتالاسمی در نقاط مختلف دنیا متفاوت گزارش شده 

تولد  100در  2/1عنوان مثال در تایلند  ؛ به(2)است 

، در ایالات (13)در هزار تولد  002/0، در اسپانیا (12)

در  66و در مصر  (14)هزار تولد  100در  3/2متحده 

گزارش شده است. در ایران، میزان  (15)هزار تولد  100

هزار تولد زنده در سال برآورد  10در  1بروز کشوری 

های که برنامه شده است و بروز مورد انتظار در صورتی

مورد در هزار تولد  1طور متوسط  پیشگیری اجرا نشود، به

. در مطالعه امامی و همکاران (16)اشد بزنده می

( در استان 1389-93ساله ) 5(، میزان بروز 2019)

و در مطالعه  (17)هزار تولد زنده  10در  8/0مازندران 

 6/0( در شهرستان کرمان، 2020رضابیگی و همکاران )

. (16)( گزارش شد 1397هزار تولد زنده )در سال  10در 

زارش وزارت بهداشت، درمان و بر اساس آخرین گ

آموزش پزشکی، میزان بروز در جمعیت تحت پوشش 

های علوم پزشکی کشور متفاوت گزارش شده  دانشگاه

ها از  عنوان نمونه میزان بروز در برخی دانشگاه است؛ به

های جمله جهرم، سبزوار و شاهرود صفر و در دانشگاه

 9/2و  1/7 ،9/16ترتیب  ایرانشهر، جیرفت و بندرعباس به

 . (18)است هزار تولد گزارش شده  10در 

تواند بر بروز این بیماری در یک عوامل مختلفی می

منطقه تأثیر داشته باشد. نتیجه مطالعه مانی و همکاران 

( نشان داد، علت اصلی تولد کودک مبتلا به 2018)

بتاتالاسمی در ساردینیا، کاهش شرکت زوجین در برنامه 

و عدم ختم  1(PNDغربالگری تشخیص قبل از تولد )

. در مطالعات انجام (19)بارداری جنین بیمار بوده است 

ترین علت تولد بیمار جدید بعد از  ده در ایران، مهمش

های پیشگیری از بروز بتاتالاسمی ماژور، ادغام برنامه

برنامه غربالگری و عدم  شروع از پیش ازدواج زوجین

 . (20-24 ،16)اطلاع از ناقل بودن خود بوده است 

ها با الگوی  بالای بیماری بروز دلایل ترین از مهم یکی

های فامیلی در یک  توارث اتوزومال مغلوب، فراوانی ازدواج

های خویشاوندی . در جهان ازدواج(26 ،25)منطقه است 

% تخمین زده شده است. در شمال آفریقا، 4/10حدود 

های فامیلی از نظر غرب آسیا و جنوب هند، ازدواج

% کل 20-50فرهنگی و اجتماعی قابل قبول است و 

ز و این نوع ازدواج، یکی ا دهدها را تشکیل میازدواج

 دلایل اصلی شیوع بالای تالاسمی در این مناطق است

(11) . 

تالاسمی یک مشکل جدی پزشکی و بهداشت عمومی بتا

این بیماری با عوارض  .(6)در مناطق با شیوع بالا است 

میر همراه است و منجر به مشکلات  و جسمی و مرگ

روحی و روانی، اجتماعی و اقتصادی برای بیماران و 

                                                 
1 Pre-Natal Diagnosis 
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% از 25. حدود (20 ،17 ،5)شود های آنها میخانواده

 توسط این خون های انتقالسازمان های خونیفرآورده

(. همچنین سهم بسیار بزرگی 3)شود بیماران مصرف می

از بودجه بهداشتی کشور برای درمان این بیماری هزینه 

کند مالی زیادی به نظام سلامت تحمیل می شود و بارِمی

خلات پیشگیرانه، یک رویکرد ، لذا اجرای مدا(27 ،17)

شود صرفه در مدیریت این بیماری محسوب می مقرون به

های پیشگیری و . در جهان با اجرای برنامه(17)

% بروز بتاتالاسمی کاهش یافته 16تشخیص قبل از تولد، 

( در مطالعه خود 2019پور و همکاران ) . هادی(28)است 

گزارش کردند با اجرای برنامه پیشگیری موارد مورد 

 . (29)% کاهش داشته است 13/90انتظار بتاتالاسمی 

 1375ماژور از سال  بتاتالاسمی بروز از طرح پیشگیری

در نظام سلامت ادغام گردید و نیاز به تشخیص قبل از 

. در ایران، با توجه به اینکه موضوع (30)تولد مطرح شد 

توصیه به جدایی زوجین ناقل در مشاوره قبل از ازدواج از 

های ایجاد نظر عرفی و فرهنگی مشکلاتی را برای خانواده

اجتماعی و اقتصادی ناشی از  کند و با توجه به بارِمی

تولد بیماران بتاتالاسمی ماژور و عدم درمان مناسب، 

تشخیص قبل از تولد و ختم بارداری در صورت ابتلای 

جنین، بهترین راه برای کنترل شیوع این بیماری است 

. با موافقت رهبران مذهبی و رفع ممنوعیت شرعی و (4)

 20قانونی، صدور مجوز سقط جنین تا قبل از هفته 

 . (31)حاملگی میسر گردید 

% موارد 80و همکاری زوجین ناقل،  با اجرای این برنامه

بروز تالاسمی ماژور در کشور کاهش یافته و تاکنون 

مورد بروز بتاتالاسمی ماژور  10000حداقل از بروز 

 1000عمل آمده است و بروز بیماری از  پیشگیری به

مورد کاهش یافته است  200مورد در سال به کمتر از 

دلایل  های پیشگیری، هنوز به. با وجود اجرای برنامه(16)

مختلف، موارد جدید بتاتالاسمی ماژور مخصوصاً در 

مناطق پرشیوع از جمله سیستان و بلوچستان، خوزستان، 

 .(22 ،16)شود  هرمزگان و کرمان گزارش می

استان کرمان در جنوب شرقی ایران، یکی از مناطق 

پرشیوع تالاسمی است که میزان شیوع بیماری در 

مناطق مختلف استان متفاوت است و در مناطق جنوبی 

. میزان (16)استان از شیوع بیشتری برخوردار است 

% برآورد 5/9کرمان  ناقلین ژن تالاسمی در استان شیوع

. تعیین بروز بیماری و شناسایی علت (23)شده است 

نیاز اساسی در  پیشتواند یک تولد کودک بیمار، می

تخصیص منابع و انجام مداخلات لازم در هر منطقه 

 علل و تحلیل باشد. قطعاً آگاهی از میزان بروز بیماری

گیران  تواند مدیران و تصمیمآن در یک منطقه می وقوع

 کیفیت اجرای برنامه و ارتقای راستای در را برنامه این

 بروز موارد رساندنحداقل  به تا ناقلین، از مراقبت بهبود

ای در این نماید. با توجه به اینکه مطالعه یاری بیماری

های تحت پوشش دانشگاه علوم  زمینه در شهرستان

لذا مطالعه حاضر با  پزشکی کرمان انجام نشده است،

علت تولد بیمار جدید و هدف تعیین میزان بروز 

بتاتالاسمی ماژور بعد از اجرای برنامه کشوری پیشگیری، 

های تحت پوشش دانشگاه علوم پزشکی  در شهرستان

 انجام گردید. 1390-98های  کرمان طی سال
 

 کار روش
تحلیلی و از نوع تحقیق در نظام  -این مطالعه توصیفی

بود. اطلاعات مربوط به بیماران و زوجین ناقل  1سلامت

های موجود در معاونت بهداشتی تحت پوشش از داده

استخراج  1390-98ان از سال دانشگاه علوم پزشکی کرم

 گردید. 

)تاریخ تولد، وضعیت سایر  اطلاعات مربوط به بیماران

 سال ازدواج، رابطهو والدین آنها ) خواهران و برادران تنی(

خویشاوندی، انجام غربالگری زمان ازدواج، سابقه مراقبت 

از فرم  (ژنتیک والدین و علل تولد بیمار بتاتالاسمی

 یکژنت یهایماریبروز ب یدمیولوژیکاپ یبررس یکشور

 از دریافتی اطلاعات اساس فرم براستخراج گردید. این 

خانواده بیمار، اطلاعات موجود در پرونده ژنتیک، پرونده 

بهداشتی خانوار و پرونده درمان بیماران در مرکز تزریق 

خون، توسط کارشناس برنامه ژنتیک مراکز بهداشت 

کارشناس برنامه ژنتیک ها تکمیل و توسط  شهرستان

 معاونت بهداشتی کرمان تأیید شده بود. 

بر اساس دستورالعمل کشوری، علل تولد کودک مبتلا به 

فرآیند شناسایی  -1بتاتالاسمی بر اساس موارد ذیل بود. 

عدم  زوجین ناقل )خطای آزمایشات غربالگری و تکمیلی،

                                                 
1 Health System Research 
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شناسایی زوجین فاقد ثبت رسمی ازدواج، عدم شناسایی 

زوجین واجد ثبت رسمی ازدواج دارای تاریخ عقد قبل از 

شروع برنامه، عدم شناسایی والدین دارای فرزند تالاسمی 

قبلی، تخلف عدم دریافت گواهی انجام غربالگری در 

فرآیند  -2ازدواج ثبت رسمی توسط دفتر اسناد رسمی(، 

عدم پیگیری تیم مشاوره جهت تعیین ک )مشاوره ژنتی

وضعیت نهایی زوجین، عدم انجام مشاوره ژنتیک ویژه، 

عدم آموزش استاندارد زوجین تحت مشاوره ویژه، عدم 

فرآیند مراقبت  -3(، همکاری برای تکمیل غربالگری

هنگام بارداری، عدم ارجاع  عدم تشخیص بهژنتیک )

قبل از تولد،  هنگام زن باردار جهت آزمایش تشخیص به

هنگام والدین جنین مبتلا، عدم پیگیری  عدم فراخوان به

مکفی سقط جنین مبتلا، عدم آموزش استاندارد زوجین 

دلیل  تحت مراقبت، عدم انجام سقط جنین مبتلا به

دشواری فرآیند اداری و اجرایی سقط، خطای کارایی 

های پیشگیری از بارداری مطمئن، عدم همکاری روش

عدم همکاری جهت مراجعه به ای مراقبت، زوجین بر

علت عدم بضاعت مالی، بعُد  به آزمایشگاه تشخیص ژنتیک

مسافت و عدم همراهی خانواده، عدم همکاری جهت 

علت اعتقادات  انجام آمایش تشخیص قبل از تولد به

فردی یا خانوادگی، سابقه سقط جنین مبتلا و ترس از 

علت  عدم همکاری جهت سقط به ،1(CVSگیری ) نمونه

اعتقادات فردی یا خانوادگی، تمایل به حفظ بارداری 

اخیر ناشی از سابقه سقط جنین مبتلا، یا ترس از آسیب 

فرآیند تشخیص  -4به جنین سالم در موارد چندقلویی(، 

خطا در بررسی ژنتیک جنین، خطای ژنتیک )

یص هنگام نتیجه تشخ گیری و سقط، عدم اعلام به نمونه

ژنتیک جنین ماژور، خطا در بررسی ژنتیک زوجین 

علت سابقه سقط ناشی از  )منفی کاذب(، عدم همکاری به

گیری، جهش جدید ناشناخته جنین، جهش  نمونه

 IVFغیرهمسان جنین و والدین، عدم بررسی جهش در 

)جنین زوجین / جنین یا تخمک/ اسپرم اهدایی( و 

 فرزندخواندگی بیمار( بود.

اسبه میزان بروز و بروز مورد انتظار از فرمول زیر برای مح

 استفاده گردید:

                                                 
1 Chorionic Villus Sampling 

میزان بروز: تعداد بیمار شناسایی شده / متولیدن همان 

  10000 سال *

میزان بروز مورد انتظار: تعداد بیمار شناسایی شده + 

تعداد جنین بیمار بتاتالاسمی سقط شده/ متولدین همان 

 .10000 * سال

 :شدامه بر اساس فرمول زیر محاسبه میزان موفقیت برن

+  تعداد جنین سقط شده بیمار/ تعداد بیمار متولد شده

 100 تعداد جنین بیمار سقط شده *

عنوان شاخص موفقیت  کاهش بروز موالید تالاسمی به

 برنامه ذکر شده است.

در این مطالعه فقط بیماران ایرانی بتاتالاسمی ماژور 

ی کرمان که بیماری تحت پوشش دانشگاه علوم پزشک

آنها تأیید شده و در مرکز تزریق خون پرونده داشتند و 

بیماری آنها توسط هماتولوژیست تأیید شده بود، بررسی 

شدند. اطلاعات مربوط به بیماران غیرایرانی و بیمارانی 

که تحت پوشش سایر مناطق همجوار بودند، ولی برای 

مراجعه تزریق خون به مرکز تزریق خون مرکز استان 

نمودند و یا والدین آنها تحت پوشش تیم مراقبت می

مراکز بهداشت تحت پوشش نبودند، ولی برای استفاده از 

ای در مراکز مشاوره ژنتیک تحت پوشش خدمات مشاوره

 پرونده داشتند، بررسی نگردید. 

افزار آماری  ها پس از گردآوری با استفاده از نرمداده

SPSS  ( و آزمون دقیق فیشر مورد تجزیه و 24)نسخه

های جهت توصیف متغیرها از آماره تحلیل قرار گرفت.

افزار اکسل استفاده  توصیفی و برای ترسیم نمودار از نرم

ارائه  صورت جدول فراوانی و نمودار گردید. اطلاعات به

 گردید.
 

 ها هیافت
میانگین سن  سال، 33/5±83/1میانگین سن بیماران 

ان مادر سن و میانگینسال  60/35±88/7ان پدر

بود. بین علت تولد کودک بیمار با سال  57/8±33/31

ارتباط آماری  (p=628/0)و مادر  (p=1) تحصیلات پدر

داری مشاهده نشد. همچنین بین علت تولد  معنی

 (p=848/0)و مادر  (p=356/0)بیماران با شغل پدر 

 داری وجود نداشت.  ارتباط آماری معنی
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و میزان بروز مورد انتظار )در  55/0ساله  9میزان بروز 

 55/3 صورت عدم اجرای برنامه غربالگری و پیشگیری(

 هزار تولد زنده بود.  10در 

( در 27/30) ( و بروز مورد انتظار05/6میزان بروز )

ها بالاتر بود.  شهرستان ارزوئیه نسبت به سایر شهرستان

داری بین علت تولد بیمار و شهر  معنی ارتباط آماری

 .(p=206/0)محل سکونت مشاهده نشد 

و  %80درصد موفقیت در اکثر مناطق تحت پوشش بالای 

میزان بروز به تفکیک  بود. %37/84در کل منطقه 

 ارائه شده است. 1شهرستان در جدول 

روند بروز و بروز مورد انتظار به تفکیک سال  1در شکل 

 مقایسه شده است.

مورد بارداری )زوج ناقل(  432، 1398تا  1390از سال 

( آزمایش %80/86مورد ) 375گزارش شده بود که 

تشخیص قبل از تولد را انجام داده بودند. با انجام 

(، بیمار تشخیص داده شد %6/21جنین ) 81گیری،  نمونه

لدین نسبت به سقط جنین بیمار خود رضایت که همه وا

داشتند و ختم بارداری انجام شد. نتایج مراقبت ژنتیک 

ارائه  2در دوران بارداری به تفکیک شهرستان در جدول 

  شده است.

مربوط به %( 6/46)مورد  7 بیمار متولد شده، 15از 

مربوط به %( 20)مورد  3، یند شناسایی زوجین ناقلآفر

مربوط به %( 3/33)مورد  5و  مراقبت ژنتیکیند آفر

 (. 3بود )جدول  یند تشخیص ژنتیکآفر

همه بیماران اولین فرزند بیمار متولد شده در خانواده 

 بودند. 

 6ماه بود.  06/11±68/6 میانگین سن تشخیص بیماران

بین  (%3/33بیمار ) 5ماهگی،  6قبل از  (%40بیمار )

 2ماهگی و  12-24بین  (%3/13) بیمار 2ماهگی،  12-6

ماهگی بیماری آنها تشخیص  24( بعد از %3/13بیمار )

داده شده بود و تحت درمان قرار گرفته بودند. بین سن 

و شغل  (p=861/0)تشخیص بیماری و تحصیلات 

(834/0=p) داری وجود نداشت.  پدر ارتباط آماری معنی

همچنین بین سن تشخیص بیماری و تحصیلات 

(832/0=p)  شغل و(1=p)  داری  ماری معنیآرتباط امادر

 مشاهده نشد. 

 ( از کودکان بیمار%60مورد ) 9ازدواج والدین 

 خویشاوندی بود.

 

  1390-98 های های تحت پوشش دانشگاه علوم پزشکی کرمان طی سال فراوانی و میزان بروز بتاتالاسمی ماژور در شهرستان -1جدول 
 

)میزان بروز  تعداد بیمار مورد انتظار

هزار تولد زنده( 10در  مورد انتظار  

تعداد سقط درمانی 

 و )درصد موفقیت(

)میزان  تعداد بیمار متولد شده

هزار تولد زنده( 10بروز در   

تعداد تولد 

 زنده
 شهرستان

15 (27/30)  12 (80)  3 (05/6)  ارزوئیه 4954 

3 (63/3)  1 (3/33)  2 (42/2)  بردسیر 8257 

2 (61/3)  1 (50)  1 (80/1)  راور 5532 

8 (09/9)  7 (5/87)  1 (13/1)  بافت 8792 

64 (34/4) 56 (5/87)  8 (54/0)  کرمان 147207 

1 (93/3)  1 (100)  0 (0)  کوهبنان 2542 

1 (39/0) 1 (100)  0 (0)  زرند 25492 

1 (76/0) 1 (100)  0 (0)  شهربابک 13035 

1 (19/0) 1 (100)  0 (0)  سیرجان 50039 

0 (0)  0 (0)  0 (0)  رابر 3947 

96 (55/3)  81(37/84)  15 (55/0)  کل 269797 
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1390 1391 1392 1393 1394 1395 1396 1397 1398

incidence rate 0.35 0.34 0.32 1.25 0.61 0.92 0.32 0.34 0.4

Expected incidence rate 3.15 2.04 2.63 4.7 2.75 3.38 4.2 3.48 6
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های تحت پوشش دانشگاه علوم پزشکی کرمان  مقایسه میزان بروز و بروز مورد انتظار بتاتالاسمی ماژور در شهرستان -1شکل 

  1390-98 های طی سال
 

 های های تحت پوشش دانشگاه علوم پزشکی کرمان طی سال ژنتیك زوجین ناقل تالاسمی در شهرستاننتایج مراقبت  -2 جدول

98-1390 

 شهرستان
تعداد بارداری 

 گزارش شده

عدم همکاری جهت 

انجام آزمایش تشخیص 

 )درصد( قبل از تولد

عدم انجام آزمایش تشخیص قبل از تولد 

دلیل سقط جنین تا قبل از رسیدن به  به

 )درصد( تشخیص قبل از تولدمرحله 

انجام آزمایش 

تشخیص قبل از 

 تولد )درصد(

تعداد جنین سقط  نتایج آزمایش تشخیص قبل از تولد

به  ءدلیل ابتلا شده به

 )درصد( بتاتالاسمی
تعداد جنین سالم یا 

 )درصد( ناقل

تعداد جنین 

 )درصد( مبتلا

(6/11) 5 (0) 0 43 ارزوئیه  38 (4/88)  26 (4/68)  12 (6/31)  12 (100)  

(7/18) 3 (3/6) 1 16 بردسیر  12 (75)  11 (7/91)  1 (3/8)  1 (100) 

(0) 0 (7/66) 2 3 راور  1 (3/33)  0 (0)  1 (100)  1 (100)  

(8/3) 1 (0) 0 26 بافت  25 (2/96)  18 (72)  7 (28)  7 (100)  

(3/9) 26 (2/3) 9 278 کرمان  243 (4/87)  187 (9/76)  56 (1/23)  56 (100)  

(0) 0 (0) 0 5 کوهبنان  5 (100)  4 (80)  1 (20)  1 (100)  

(7/11) 2 (9/5) 1 17 زرند  14 (3/82)  13 (8/92)  1 (1/7)  1 (100)  

(0) 0 (0) 0 7 شهربابک  7 (100)  6 (7/85)  1 (3/14)  1 (100)  

(3/10) 3 (4/3) 1 29 سیرجان  25 (2/86)  24 (96)  1(4)  1 (100)  

(25) 2 (5/12) 1 8 رابر  5 (5/62)  5 (100)  0 (0)  0 (0)  

(7/9) 42 (5/3) 15 432 کل  375 (8/86)  294 (4/78)  81 (6/21)  81 (100)  

 
 1390-98 های سالعلل بروز بتاتالاسمی ماژور در جمعیت تحت پوشش دانشگاه علوم پزشکی کرمان طی  -3 جدول

 تعداد )درصد( علل بروز

یند شناسایی زوجین آفر

 ناقل

 (6/26) 4 زمان ازدواج خطای آزمایشات غربالگری و تکمیلی

 (20) 3 غربالگری عدم شناسایی زوجین واجد ثبت رسمی ازدواج دارای تاریخ عقد قبل از شروع برنامه

 یند مراقبت ژنتیکآفر

 (6/6) 1 علت عدم بضاعت مالی عدم همکاری جهت مراجعه به آزمایشگاه تشخیص ژنتیک به

 (6/6) 1 علت عدم همراهی خانواده همکاری جهت مراجعه به آزمایشگاه تشخیص ژنتیک بهعدم 

 (6/6) 1 گیری علت ترس از نمونه عدم همکاری جهت انجام آزمایش تشخیص قبل از تولد به

 یند تشخیص ژنتیکآفر
 (6/26) 4 جهش غیرهمسان جنین و والدین

 (6/6) 1 گیری نمونهعلت سابقه سقط ناشی از  عدم همکاری به
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 بحث
با هدف تعیین میزان بروز و علت تولد  حاضر که مطالعه

بیمار جدید بتاتالاسمی ماژور بعد از اجرای برنامه 

های تحت پوشش  کشوری پیشگیری در شهرستان

 1390-98 های دانشگاه علوم پزشکی کرمان طی سال

با انجام آزمایشات تشخیص  که دادنشان ، انجام گردید

صورت  قبل از تولد، موارد جدید بتاتالاسمی ماژور به

چشمگیری کاهش یافته است و میزان موفقیت برنامه 

بود. میری و  %84پیشگیری در منطقه مورد مطالعه 

( میزان موفقیت برنامه پیشگیری را 2013همکاران )

ن مطالعه با نتایج ای گزارش کردند که تقریباً 3/82%

. در مطالعه امامی و همکاران (32) شتمطابقت دا

گزارش  %95استان مازندران (، موفقیت برنامه در 2019)

سمی، . اجرای برنامه ملی پیشگیری از تالا(17)شده بود 

شده  بروز بتاتالاسمی %91منجر به کاهش  در تایوان

اجرای برنامه غربالگری تالاسمی در مرحله  (.33) است

قبل از ازدواج و زمان بارداری، صدور مجوز شرعی و 

قانونی سقط جنین بیمار تا قبل از ماه چهارم بارداری، 

بهبود استانداردهای زندگی، افزایش آگاهی و دانش 

زش مستمر مراقبان سلامت و متخصصان، زوجین، آمو

از  ،حمایت مالی برای انجام تشخیص قبل از تولد و غیره

 اند. ثیر داشتهأعواملی هستند که بر موفقیت این برنامه ت

در این مطالعه، متوسط میزان بروز مورد انتظار )بدون 

هزار تولد بود که با  10بیمار در  55/3اجرای برنامه( 

هزار تولد  10در  55/0ن میزان به ای ،اجرای برنامه

 کاهش یافته بود که کمتر از متوسط کشوری است. 

بیمار  5/15در استان مازندران، میزان بروز مورد انتظار 

این میزان به  ،هزار تولد بود که با اجرای برنامه 10در 

. (17)هزار تولد زنده کاهش یافته بود  10بیمار در  8/0

هزار تولد زنده در  100در  4/72در عراق بروز بیماری از 

ده در سال زن هزار تولد 100در  6/34به  2010سال 

 . (7)کاهش داشته است  2015

بر اساس نتایج مطالعه حاضر، میزان بروز این بیماری در 

شهرستان کرمان کمتر از متوسط کشوری بود و با اجرای 

هیچ موردی از تولد کودک مبتلا  ،های پیشگیریبرنامه

های شمالی استان از  ماژور در شهرستان به بتاتالاسمی

جمله زرند، شهربابک، کوهبنان، رابر و سیرجان مشاهده 

نشد. بیشترین میزان بروز و بروز مورد انتظار مربوط به 

شهرستان ارزوئیه در جنوب استان بود که نسبت به 

متوسط کشوری بسیار بالاتر است. فراوانی بالای ناقلین 

های جنوبی  جواری با شهرستانتالاسمی با توجه به هم

استان کرمان و مناطق پرشیوع تالاسمی ممکن است 

یکی از دلایل بروز بالای بیماری در آن منطقه باشد. 

های خویشاوندی، کیفیت همچنین فراوانی ازدواج

خدمات ارائه شده، شرایط و باورهای زوجین ناقل در 

الای ارتباط با ختم بارداری ممکن است از دلایل بروز ب

قربانی  مطالعه بیماری در یک منطقه باشد. نتایج

ای در جنوب در جیرفت )منطقه( 2019آبادی ) علی

 موالید کاهشی روند رغم به داد نشان استان کرمان(

 به پیشگیری، این روند برنامه شروع از پس تالاسمی

 از بیش و بوده تر رنگ کم بسیار کشور مناطق دیگر نسبت

پیشگیری متولد شده  برنامه شروع از بعد موالید از نیمی

دلیل شرایط و باورهای  که ممکن است به (23)بودند 

مردم مناطق جنوبی استان نسبت به آزمایشات تشخیص 

 قبل از تولد و سقط جنین بیمار باشد. 

از زنان باردار )زوج  %5/3های این مطالعه، بر اساس یافته

ناقل( برای انجام آزمایش تشخیص قبل از تولد همکاری 

رای موارد ابتلای جنین، آگاهانه ب% 100اما در  ،نداشتند

 ختم بارداری اقدام شده بود. در مطالعات مودی و همکار

، مقدم و (33) %4/81( در سیستان و بلوچستان 2017)

، جولایی و (34)% 99در شیراز  (2015همکاران )

و کشفی  (35)% 2/99در استان فارس  (2014همکاران )

از والدین تصمیم % 100در بهبهان  (2018و همکاران )

. در مطالعه سو و (36)به سقط جنین بیمار گرفتند 

های با جنین  بارداری% 3/98در چین،  (2020همکاران )

. در (37)موقع خاتمه یافته بودند  مبتلا به بتاتالاسمی به

% 97( در پاکستان، 2018انصاری و همکاران ) مطالعه

 ،( در ساردینیا2018ران )و در مطالعه مانی و همکا (38)

ها ختم بارداری را انتخاب کرده بودند خانواده%  2/98

(19) . 

ناقل تالاسمی  ینمطالعات فوق بیانگر این است، اکثر زوج

کنند و در صورت  برای تشخیص قبل از تولد اقدام می

ابتلای جنین، اغلب زوجین ختم داوطلبانه بارداری را 

اما درصد انجام آزمایشات تشخیص قبل  ،کنند انتخاب می
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تلف از دلایل مخ از تولد و درصد سقط جنین بیمار به

ها، عوامل فرهنگی و  جمله قوانین هر کشور، باورها، ارزش

ای به منطقه دیگر اجتماعی ممکن است از منطقه

کشورهای مسلمان  برخیعنوان مثال در  به ؛متفاوت باشد

از جمله امارات متحده عربی، ختم بارداری برای 

پیشگیری از بروز تالاسمی جایز نیست. در آن کشور 

غربالگری قبل از ازدواج برای پیشگیری از بروز تالاسمی، 

و بیشتر توصیه به انصراف ناقلین از ازدواج  اجباری است

  .(39)شود یبا یکدیگر م

ترین علت بروز بیماری  بر اساس نتایج این مطالعه، مهم

یند شناسایی زوجین ناقل از جمله عدم آمربوط به فر

دلیل خطای آزمایش  شناسایی زوجین ناقل تالاسمی به

در زمان ازدواج و  غربالگری و آزمایشات تکمیلی

همچنین ازدواج قبل از شروع برنامه غربالگری و عدم 

آگاهی زوجین ناقل از وضعیت خود بود. موارد بروز 

مربوط به ابتدای  مربوط به خطای آزمایشات عمدتاً

باشد. با توجه به اجرای برنامه تالاسمی در استان می

از تقویت نظام تشخیص آزمایشگاهی در برنامه غربالگری، 

علت  به ،والدینی که طی دهه اخیر ازدواج نموده بودند

خطا در انجام آزمایشات فرزند بیماری متولد نشده بود. 

در استان فارس،  (2014مطالعه جولایی و همکاران ) در

موارد علت بروز بتاتالاسمی خطای آزمایشگاهی % 13در 

در ابتدای اجرای برنامه غربالگری  .(35)مطرح شده بود 

 %9در قبرس، علل تولد کودکان مبتلا به تالاسمی در 

 .(6)خطا در آزمایشات غربالگری گزارش شده بود  ،موارد

ترین علت تولد  مهم ،در مطالعات انجام شده در ایران

های پیشگیری و بیمار تالاسمی بعد از ادغام برنامه

ع زوجین از ناقل بودن خود بوده است کنترل، عدم اطلا

قبل از ادغام برنامه غربالگری ازدواج کرده  که عمدتاً

و مقدم  میری . در مطالعه(40 ،30 ،20 ،17)بودند 

 که بر در استان سیستان و بلوچستان (2012)همکاران 

والدین بیماران % 6/78 ،کودک بیمار انجام شد 601روی 

در برنامه غربالگری زمان ازدواج شرکت نکرده بودند و 

از والدین آنها تا زمان تولد فرزند بیمار از وضعیت % 2/71

خود اطلاع نداشتند که نسبت به این مطالعه بسیار بالاتر 

های غیررسمی و ثبت نشده . علت اصلی آن ازدواجبود

ناشی از فرهنگ بومی آن منطقه گزارش شده است 

عدم  ،در یونان (2013ران )مطالعه لادیس و همکا .(40)

عنوان دلیل اصلی تولد  شناسایی ناقلین تالاسمی را به

 .(41) ندکودک بیمار گزارش کرد

عد خانوار و ورود مادران به سن با گذشت زمان و تکمیل بُ

بروز در زوجینی که قبل از ادغام برنامه  ،یائسگی

اما با  ،کاهش خواهد یافت ،اند غربالگری ازدواج کرده

توجه به کاهش شدید نرخ باروری در ایران و تغییر 

 هاخانواده برخیو تمایل  (43 ،42) های جمعیتی سیاست

بر افزایش فرزندآوری، همچنین دسترسی ناکافی و 

، (43)های پیشگیری از بارداری  کاهش کیفیت روش

که  ینیاحتمال تولد کودک بیمار ممکن است از زوج

اند، افزایش  قبل از ادغام برنامه غربالگری ازدواج کرده

 یابد. 

زوجی که از  7های مطالعه حاضر، از بر اساس یافته

مورد در زمان بارداری تحت  3وضعیت خود آگاه نبودند، 

زوج  4مراقبت متخصص زنان در بخش خصوصی بودند و 

تحت مراقبت تیم سلامت مرکز بهداشت بودند. همه 

مورد  1مواردی که تحت مراقبت متخصص زنان بودند و 

اینکه دارای با وجود  ،که تحت مراقبت تیم سلامت بود

با وجود انجام آزمایش  ،یک یا چند فرزند سالم بودند

( در این بارداری و CBCشمارش کامل خون )

های قبلی، به شواهد میکروسیتوز توجه نشده بود  بارداری

ممکن و همسران آنها مورد بررسی قرار نگرفته بودند. 

مراجعان، حجم زیاد کار و خستگی ماماهای  است بارِ

و متخصصان، مانعی برای بررسی بیشتر  بخش سلامت

 موارد مشکوک در مراجعین باشد.

از % 98در مالزی،  (2013در مطالعه نجیم و همکاران )

های بهداشتی موافق بودند که در متخصصان مراقبت

مورد تشخیص قبل از تولد با مراجعین خود صحبت 

کنند، اما فقط نیمی از متخصصان برای بحث در خصوص 

. یکی از (44)اری جنین بیمار موافق بودند ختم بارد

های غربالگری ممکن است های احتمالی برنامهمحدودیت

ها و باورهای  متخصصان، با توجه به ارزش عدم تمایل

شخصی آنها در ارتباط با تشخیص قبل از تولد و ختم 

 باشد.  ءبارداری در موارد ابتلا

زوج دیگر که از وضعیت خود آگاه  3در این مطالعه، در 

-بررسی ،با توجه به نتایج آزمایشات زمان بارداری ،نبودند
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زوج  2ود، اما های لازم توسط تیم سلامت انجام شده ب

های مکرر،  مشکوک به تالاسمی مینور با وجود پیگیری

زوج  1همکاری لازم را جهت تعیین وضعیت نداشتند و 

های دوران موقع جهت مراقبت دلیل عدم مراجعه به هم به

عنوان زوج ناقل تالاسمی  بارداری، بعد از اینکه به

مکان ا ،با توجه به بالا بودن سن بارداری ،شناسایی شدند

و مقدم  در مطالعه میری سقط جنین بیمار وجود نداشت.

% 9/50در سیستان و بلوچستان، برای ( 2012همکاران )

علت عدم آگاهی مادران از سن بارداری و  از زوجین به

آزمایش  ،گاهی از اهمیت موضوع توسط مادرآعدم 

 . در ایران، با(40)تشخیص قبل از تولد انجام نشده بود 

 صدور جاری کشور، قوانین مذهبی و مبانی توجه به

است  میسر بارداری هفتگی 20 از قبل سقط تنها مجوز

، لذا ارتقاء آگاهی و تشویق زنان جهت مراجعه (45)

منظور  های دوران بارداری بهموقع برای دریافت مراقبت به

زودهنگام زوجین ناقل تالاسمی که به هر شناسایی 

 ،اند دلیلی در برنامه غربالگری زمان ازدواج شرکت نکرده

 از اهمیت بسزایی برخوردار است.

کودک بیمار، بعد از  4در مطالعه حاضر، والدین 

عنوان زوج ناقل تشخیص داده  غربالگری زمان ازدواج به

تیم  شده بودند و تحت مراقبت مرکز مشاوره ژنتیک و

از خطر بروز  ینسلامت بودند. با وجود اینکه این زوج

دلیل عدم  به ینیکی از زوج ،آگاه بودند تالاسمی کاملاً

به  ،دلیل عدم همراهی خانواده بضاعت مالی و دیگری به

 آزمایشگاه تشخیص ژنتیک مراجعه نکردند. در مطالعه

در استان فارس انجام شد، ( 2014جولایی و همکاران )

(، عدم %34از دلایل اصلی تولد کودک بیمار )یکی 

دلیل مشکلات مالی مطرح  های پزشکی بهدریافت مراقبت

از با توجه به آغاز فعالیت بیمه سلامت . (35)شده بود 

که در جهت بهبود اوضاع سلامت افراد  1392سال 

جامعه و دستیابی به پوشش همگانی و عادلانه خدمات 

 به توجه و همچنین با (46)است  سلامت پدید آمده

 گر بیمه هایسازمان تمام 1386سال  ابتدای از اینکه

های تشخیص  آزمایشهزینه  %100به پرداخت  نسبت

 هزینه مشکل رسد  می نظر به ،اند متعهد گشته قبل از تولد

 ناقلین در بروز علت عنوان  دیگر به ها،آزمایش این بالای

 .(20)نباشد  شده مطرح بیمه بضاعت بی

با توجه  گیری از جفت دلیل ترس از نمونه مورد سوم به

آن در بارداری قبلی و باورهای به تجربه ناخوشایند انجام 

مذهبی برای انجام آزمایشات تشخیص قبل از تولد در 

دلیل  این بارداری همکاری نکردند. مورد چهارم هم به

گیری در بارداری  سقط جنین سالم بعد از انجام نمونه

قبلی و ترس از دست دادن این جنین در صورت نرمال 

مطالعه مودی و نتایج  بودن، حاضر به همکاری نشدند.

( در زاهدان نشان داد، احساس گناه، 2017) همکاران

سرزنش و قضاوت دیگران، ناپایداری زناشویی، 

پذیری بیماری، امکان ناباروری در آینده و عوارض  درمان

شود زنان از تصمیم به جسمانی پس از سقط باعث می

خاتمه بارداری خود در صورت ابتلای جنین پشیمان 

چالا و همکاران  . بر اساس نتایج مطالعه(47)شوند 

، فرهنگی و دلیل مسائل اخلاقی ، ختم بارداری به(2017)

ها مورد پذیرش های جامعه و خانواده در هندی ارزش

 .(48)نیست 

نشان داد با  (2013محمودی و همکاران ) نتایج مطالعه

از زوجین تحت مطالعه با آگاهی % 4/98وجود اینکه 

اما همه  ،کامل برای سقط جنین بیمار اقدام کرده بودند

. لازم است (49)ترسیدند مادران از انجام سقط قانونی می

در جلسات مشاوره علاوه بر ارائه اطلاعات و افزایش 

آگاهی بر روی باورهای فرد، تغییر نگرش زوجین و 

زوجین وقت بیشتری  ،آوری و توانمندسازی افزایش تاب

 گیری آگاهانه گذاشته شود.  برای تصمیم

از زوجین تحت مراقبت % 35/75در زمان مطالعه حاضر، 

کردند. از روش مطمئن پیشگیری از بارداری استفاده می

صاحب  های مورد مطالعه از زوجینی که قبلاً طی سال

تولد بیمار جدید مشاهده نشد و  ،فرزند بیمار شده بودند

زوجین تحت این مطالعه اولین بار بود که صاحب همه 

فرزند بیمار شده بودند. تجربه تلخ تولد فرزند بیمار و 

مشکلات فراوان ناشی از این بیماری باعث شده این 

های زوجین با تیم سلامت همکاری نمایند و ارائه مراقبت

تنظیم خانواده و تشخیص قبل از تولد، در پیشگیری از 

 ثیر داشته است. أآنها تتولد بیمار در 

 از کودکان بیمار %60مطالعه حاضر ازدواج والدین  در

خویشاوندی بود. در مطالعات انجام شده در اصفهان، 

%، 7/67ترتیب  جیرفت و استان سیستان و بلوچستان به
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محصول ازدواج خویشاوندی  ،% از بیماران1/83 و 9/65%

در مطالعه آیدیناک و همکاران . (40 ،23 ،20)بودند 

بیمار تالاسمی  1988روی بر در ترکیه که   (2018)

از والدین بیماران نسبت فامیلی % 48 ،انجام شده بود

( نشان 2020د )نتایج یک مرور ساختارمن. (50)داشتند 

داد، بیشترین عوامل خطر بروز بتاتالاسمی در کشورهای 

 ازدواج فامیلی گزارش شده است ،حاشیه خلیج فارس

 (2018بر اساس نتایج مطالعه افضل و همکاران ) (.28)

از والدین بیماران دانمارکی % 15/2در دانمارک، تنها 

های ژنتیکی اتوزومال مغلوب نسبت  مبتلا به بیماری

که این میزان در بین  خویشاوندی داشتند، در حالی

والدین بیماران پاکستانی، افغان، ترک و عرب مقیم 

. عوامل فرهنگی و اجتماعی (51)بود % 4/71دانمارک 

های مکن است از دلایل تفاوت در میزان ازدواجم

 خویشاوندی در مناطق مختلف جهان باشد. 

در این مطالعه میانگین سن تشخیص بیماری 

بود. اکثر بیماران تا قبل از یک سالگی ماه  68/6±06/11

شناسایی شده بودند و بلافاصله در مرکز تزریق خون 

زاده و  درمان را شروع کرده بودند. در مطالعه حسن

بیماران تشخیص بیماری % 9/64در  (2017) همکاران

خیر در أ. ت(52)ماه مشاهده شد  4/13با میانگین 

میر  و تشخیص بیماری علاوه بر اینکه باعث افزایش مرگ

که زوجین از ناقل  شود، در صورتیو عوارض بیماری می

ممکن است منجر به  ،بودن خود اطلاع نداشته باشند

تولد بیمار دیگر در خانواده گردد. لذا لازم است 

ت در جهت های لازم به کارکنان نظام سلام آموزش

 موقع کودکان بیمار ارائه گردد. شناسایی به

این گونه مطالعات  این مطالعه این بود که نقاط قوتاز 

توانند الگویی برای انجام مطالعات مشابه در سایر می

های علوم پزشکی باشند. با تعیین میزان بروز و دانشگاه

علل بیماری در همه مناطق کشور، کارشناسان و متولیان 

توانند م سلامت با تمرکز بر مناطق پرخطر مینظا

منظور رفع موانع و مشکلات و  مداخلات مناسبی به

 طراحی و اجرا نمایند. را کاهش بروز بیماری 
ا توجه به عدم ی این مطالعه این بود که بهایتمحدوداز 

 برخیدسترسی کامل به اطلاعات مورد نظر در 

های تحت پوشش، امکان تعیین بروز و درصد  شهرستان

موفقیت برنامه، از ابتدای ادغام برنامه در نظام سلامت 

به بعد  1390وجود نداشت، لذا اطلاعات از ابتدای سال 

 آوری گردید.  جمع

 

 یریگهیجنت
با اجرای برنامه غربالگری و شناسایی زوجین ناقل 

ام تالاسمی، مشاوره و پیگیری زوجین ناقل و انج

موارد جدید  ،تشخیص قبل از تولد و سقط درمانی

صورت چشمگیری در مناطق تحت  بتاتالاسمی ماژور به

ولی بروز موارد جدید در تعدادی از  ،مطالعه کاهش یافته

های این استان ادامه داشته است. میزان بروز  شهرستان

ترین منطقه تحت پوشش جنوبی ،در شهرستان ارزوئیه

پزشکی کرمان بسیار بالاتر از متوسط دانشگاه علوم 

 کشوری بود.

ترین علل بروز بیماری، عدم  با توجه به اینکه مهم

شناسایی زوجین ناقل تالاسمی مطرح شد، لذا تقویت 

تیم مراقبت، همکاری متخصصین زنان و ماماهای بخش 

خصوصی در شناسایی زنان باردار مشکوک به تالاسمی 

اری و ارجاع آنها به مرکز های اول باردمینور در هفته

مشاوره ژنتیک، همچنین غربالگری فعال زوجین و زنان 

باردار فاقد سابقه غربالگری در مراکز ارائه خدمات 

بهداشتی درمانی برای پیشگیری از بروز بتاتالاسمی 

ای جهت حصول اطمینان های دورهنظارت .ضرورت دارد

بالگری و رفع از رعایت استاندارد و الزامات آزمایشگاه غر

های نواقص موجود با هماهنگی اداره امور آزمایشگاه

 گردد.کید میأدانشگاه ت

در این مطالعه، درصد بالایی از بیماران حاصل ازدواج 

های خویشاوندی بودند، لذا با توجه به شیوع بالای ازدواج

ثیر این نوع ازدواج بر افزایش أخویشاوندی در ایران و ت

ژنتیکی، افزایش سطح آگاهی خانوارها های  بروز بیماری

در مناطق  ها، مخصوصاً در زمینه عواقب این ازدواج

تواند بر پیشگیری از بروز پرشیوع تالاسمی می

 تمامثیر داشته باشد. لازم است أبتاتالاسمی ماژور ت

صورت ماهانه توسط تیم سلامت  زوجین تحت مراقبت به

کافی برای  فرصت ،پیگیری شوند تا در صورت بارداری

انجام آزمایشات تشخیص قبل از تولد و سقط قانونی 

 جنین بیمار وجود داشته باشد.
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 یقدردان و تشکر
 این مقاله حاصل طرح تحقیقاتی به شماره

IR.KMU.REC.1398.239  مصوب معاونت تحقیقات

باشد. و فناوری دانشگاه علوم پزشکی کرمان می

های  شهرستان بهداشت مراکز همکاری ازوسیله  بدین

کارکنان مرکز  و تابعه دانشگاه علوم پزشکی کرمان

 گردد.قدردانی می و مشاوره ژنتیک تشکر
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