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 چکیده
 222 از بیش است. تاکنون مغلوب آتوزومی  ناهنجاری ترین شایع بتاتالاسمی، زمینه و هدف:

و موجب عدم تولید و یا  دهد میکه عملکرد ژن بتاگلوبین را تحت تأثیر قرار  شناخته شدهجهش 

 جمعیت. این بیماری در ایران از شیوع نسبتاً بالایی برخوردار است. شود  کاهش زنجیره بتا می

ها  جهش این پراکندگی و شیوع تعیین نتیجه در است، نژادی مختلف یها گروه از ترکیبی ایران،

 یک بتاتالاسمی  یها موتاسیون شیوع و نوع دانستن. باشد می ضروری کشور مختلف نقاط در

 این .باشد ضروری و مفید تواند می منطقه آن تولد از پیش یها برنامه در مجزا طور به ،منطقه

انجام  قم استان تالاسمی  حاملین در بتاگلوبین ژن IVSII-1 با هدف تعیین فراوانی جهش مطالعه

 .شد

سال(،  121نفر )با میانگین سنی  12مقطعی، از  - در این مطالعه توصیفی روش بررسی:

کننده به آزمایشگاه امیرالمؤمنین )ع( وابسته به مرکز بهداشت استان قم، جهت تعیین نوع  مراجعه

مینور برای آنها داده شده  خونی در راستای آزمایشهای پیش از ازدواج که تشخیص تالاسمی  کم

ترین جهش در ایران  منظور شناسایی و تعیین میزان شیوع شایع ه عمل آمد. بهبود، خونگیری ب

(G>A)IVSII-1 فرد مبتلا به بتاتالاسمی، 12، از   DNA522 وسیله کیت تجاری  کروموزوم به

ها با استفاده از آزمون  بررسی شد. داده ARMS- PCRاستخراج گردید و با استفاده از روش 

 مقایسه شدند. 21/2داری کمتر از  نیتست در سطح مع آماری تی

 % مشاهده گردید.52، با فراوانی IVSII-1(G>A)در افراد مورد مطالعه، موتاسیون  ها: یافته

% در استان قم، بیانگر این مطلب است که 52شناسایی این موتاسیون با فراوانی  گیری: نتیجه

قرار دارند. در نتیجه، این  IVSII-1(G>Aای ) جمعیت این منطقه، در معرض جهش مدیترانه

و غربالگری پیش از تولد سودمند  های بتاتالاسمی  های تشخیص جهش برنامه تواند در مطالعه می

 باشد.

 .؛ قم، ایران IVSII-1ای پلیمراز؛ جهش  بتاتالاسمی؛ واکنش زنجیره ها: کلید واژه

 مجله دانشگاه علوم پزشکی قم
 49 اسفند، دوازدهمدوره نهم، شماره 
  05الی  05صفحه 

 
  مقاله پژوهشيمقاله پژوهشي

(Original Article) 

 

 

 

 

 

 :نمایید استناد زیر صورت به مقاله این به لطفاً
Jahangosha F, Ebrahimi S, Kalhor N. An investigation of the frequency of 

IVSII-1 mutation of beta globin gene in patients with minor thalassemia 

referred to amir-al-momenin laboratory in Qom Province, Iran. Qom Univ 

Med Sci J 2016;9(12): 50-57. [Full Text in Persian] 

 

21 

 5349 اسفند، دوازدهم، شماره نهممجله دانشگاه علوم پزشکی قم/ دوره  05

 

mailto:Jahangoshaf@yahoo.com


 

 

 و همکاران فائزه جهانگشا                                                         ...کننده به  مینور مراجعه ، ژن بتاگلوبین، در بیماران مبتلا به تالاسمی IVSII-1بررسی فراوانی جهش 

 

 مقدمه 
و یک  ،آتوزومال مغلوبژنی  ترین اختلال تک شایع  بتاتالاسمی،

های  گروه هتروژن از اختلالات خونی است که در اثر جهش

مختلف در ژن بتاگلوبین ایجاد و منجر به کاهش تولید زنجیره 

وسیله  شود. بتاگلوبین به می (β0)یا عدم تولید آن  (+β) بتاگلوبین

قرار دارد بیان  55ژن ساختاری که در بازوی کوتاه کروموزوم 

نوع جهش مؤثر بر ژن  222(. تاکنون بیش از 2،5شود ) می

های  ها شامل جهش بتاگلوبین شناسایی شده که اکثر این جهش

کوتاه چند نوکلئوتیدی بوده و   شدن ای یا حذف و اضافه نقطه

(. 3شود ) های بزرگ ژنی دیده می ندرت در آنها حذف به

ور تقسیم ماژ مینور، اینترمدیا و  به سه فرم تالاسمی  بتاتالاسمی 

سال اول  2ماژور معمولاً در طی   شود. مبتلایان به بتاتالاسمی می

های اسکلتی  خونی شدید، اختلال رشد و ناهنجاری زندگی با کم

شوند، در نتیجه بیمار برای ادامه زندگی، نیاز به تزریق  مواجه می

خون منظم دارد که این وابستگی به ترانسفیوژن خون سبب 

های حیاتی  رسوب تدریجی آهن در ارگان افزایش بار آهن و

شود. برای جلوگیری از  ریز و غیره می مانند قلب، کبد، غدد درون

های  کننده های بدن، تزریق شلات افزایش ذخیره آهن در بافت

( و دفریپرون DFO(. دفروکسامین )1،9آهن ضروری است )

(DFPاز جمله داروهای آهن ،)  زدایی هستند که در حال حاضر

( تنها BMT(. پیوند مغز استخوان )6گیرند ) رد استفاده قرار میمو

(. 7باشد ) می  راه درمانی قطعی برای درمان بیماران بتاتالاسمی

های  علاوه بر هزینه مشکل عمده در درمان بیماران تالاسمی 

روانی  -نبودن نتایج درمانی و صدمات روحی  آور، مطلوب سرسام

رو  ی بیماران و جامعه است، از اینها و اجتماعی برای خانواده

بهترین راه پیشگیری از های پیشگیری در اولویت قرار دارند.  برنامه

انجام آزمایشهای تشخیص پیش از تولد ، ماژور  بروز تالاسمی

(Prenatal Diagnosis ) PNDگزینی  و یا آزمایشهای قبل از لانه

(Preimplantation Genetic Diagnosis )PGD باشد.  می

های موجود در منطقه و تعیین میزان پراکندگی  شناخت جهش

ماژور   تالاسمیمبتلا به آنها در جهت پیشگیری از تولد نوزادان 

های ژنی تمام  است. برای رسیدن به این هدف، باید انواع جهش

(. در مطالعه حاضر افراد مبتلا 8) ناقلین این بیماری شناسایی شوند

 ورد ـ، مIVSII-1(G>Aون )ـوتاسیـر مـور از نظـمین  الاسمیـاتـبه بت

 

بررسی قرار گرفتند. این مطالعه تلاشی در جهت تسهیل در 

 باشد. می تشخیص قبل از تولد بیماران تالاسمی 

 

 روش بررسی
مقطعی کاربردی، از بین متقاضیان  -در این مطالعه توصیفی 

خونی  نوع کمسال که جهت تعیین  121ازدواج با میانگین سنی 

)ع( وابسته به مرکز بهداشت استان قم  به آزمایشگاه امیرالمؤمنین

مینور که توسط  فرد مبتلا به بتاتالاسمی  12مراجعه کرده بودند، 

آزمایشگاه تأیید شده بود، جهت بررسی و میزان شیوع موتانت 

IVSII-1  .انتخاب شدند 

ه سیستم اتوماتیک وسیل ها به نمونه  های خونی تمامی مقادیر شاخصه

(SYSMEX XS800I, Japanاندازه )  گیری شد. همچنین از

الکتروفورز هموگلوبین با استفاده از ژل استات سلولز  ،افراد تمامی 

     مطالعه قلیایی به عمل آمد. معیار ورود افراد به این PHدر 

MCV (Mean Corpuscular Volume)،  و فمتولیتر 82کمتر از 

(MCH (Mean corpuscular hemoglobin ،27ر از ـمتـک 

 بود. %<1/3A2پیکوگرم و هموگلوبین 

وریدی در  لیتر خون میلی 52مقدار  از هر فرد حامل تالاسمی، 

های  گرفته شد و نمونه EDTAهای حاوی ماده ضدانعقاد  لوله

های سفید خون، در فریزر  از گلبول DNAخونی تا زمان استخراج 

 درجه سانتیگراد نگهداری شدند. -22

DNA  وسیله کیت  های سفید خون بیماران به از گلبول ژنومی

DNG-PLUS (DNG PLUS
TM  ،)شرکت سیناژن، ایران

میکرولیتر از نمونه خون، مقدار  522به  در ادامه، استخراج گردید.

کرولیتر ایزوپروپانول سرد می 122و  DNGمیکرولیتر محلول  722

    )مرک، آلمان( اضافه شد. سپس محتوای میکروتیوپ به مدت

دور در دقیقه سانتریفوژ و محتویات  52222دقیقه با سرعت  52

کردن میکروتیوپ تخلیه گردید.  و با وارونه میکروتیوپ به آرامی 

% )شرکت نور 72میکرولیتر محلول اتانول سرد  5222سپس 

زکریای رازی، ایران( به داخل میکروتوپ اضافه و ورتکس شد و 

دور در  52222با سرعت دقیقه  1محتویات میکروتیوپ به مدت 

این مرحله  ،سانتریفوژ و محتوای میکروتیوپ تخلیه گردید ،دقیقه

مجدداً تکرار شد. میکروتیوپی را که تخلیه شده بود، بر روی 

 وپ ـروتیـانده آن خارج و میکـهای باقیم دستمال قرار داده تا الکل
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 12شدن کامل میکروتیوپ،  پس از خشکخشک گردد. 

بار تقطیرشده استریل، به داخل میکروتیوپ  2میکرولیتر آب مقطر 

 61اضافه گردید و میکروتیوپ به داخل دستگاه آون با حرارت 

دقیقه قرار داده شد. سپس غلظت و  1درجه سانتیگراد به مدت 

          شده با استفاده از دستگاه اسپکتروفتومتر استخراج DNA کیفیت

(JENWAY  6505 uv/vis)  نانومتر  282و  262در دو طول موج

در آنها  OD 260nm /280nm هایی که نسبت سنجیده شد و نمونه

 DNAانتخاب شدند.  PCRبود، جهت واکنش  8/5-2/2بین 

ای پلیمراز در دمای  شده تا زمان انجام واکنش زنجیره استخراج

 درجه سانتیگراد نگهداری شد.  -22

استفاده  IVSII-1جهت تعیین موتاسیون  ARMS-PCRاز روش 

های  ترین روش برای تعیین جهش مطلوب ARMS-PCRگردید. 

. واکنش در دو شود   رایمر استفاده میپ 9ای بوده و در آن از  نقطه

رایمرهای نوع موتاسیون و دیگری پوله جداگانه )یکی حاوی ل

. چنانچه تکثیر در گیرد  رایمرهای نوع معمولی( انجام میپحاوی 

 هدف، DNAدر  شودیافته انجام  رایمر موتاسیونپلوله حاوی 

رایمر معمولی، پافتد و تکثیر در لوله حاوی  موتاسیون اتفاق می

دهنده آن است که موتاسیونی اتفاق نیفتاده است. بنابراین، در  نشان

عنوان روش غربالگری برای بررسی  این مطالعه از این روش به

شد. با استفاده در همه بیماران مورد مطالعه  IVSII-1(G-A)جهش 

 ا درـی آنهـوالـشده که ت استفاده از پرایمرهای اختصاصی طراحی

 رـلـایکـوسـرمـت اهـت و به کمک دستگـآمده اس 5اره ـشمدول ـج

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

(reacon ،)واکنش  2، هلندیPCR  میکرولیتر  21در حجم نهایی

یکی برای حالت )میکروتیوب جداگانه  2برای هر فرد بیمار در 

کار رفت. هر  به (یافته نرمال و دیگری برای حالت جهش

شده،  استخراج DNA نانوگرم محلول 52-92میکروتیوب حاوی 

 MgCL ،dNTP، Taq)شامل  Master Mixمیکرولیتر  1/52

میکرومولار از  1/2، شرکت سیناژن، ایران(، PCRلیمراز، بافر پ

ترک یافته یا طبیعی و پرایمر مش هریک از پرایمرهای جهش

)شرکت تکاپوزیست، ایران( بود و در انتها برای رسیدن حجم 

میکرولیتر، آب مقطر اضافه شد و  21نهایی مخلوط واکنش به 

ها به همراه یک نمونه کنترل نرمال، کنترل  سپس میکروتیوب

های مختلف، در  مثبت و منفی و در زمانها، دماها و تعداد چرخه

انجام گردید.  PCRو واکنش  دستگاه ترموسایکلر قرار داده شدند

درجه  41( در دمای Denaturatio) DNAواسرشتی اولیه 

س برنامه پثانیه صورت گرفت، س 32دقیقه و 2سانتیگراد به مدت 

 انجام شد: بدین صورت ،چرخه 31تکثیر برای 

درجه سانتیگراد  62ثانیه،  32درجه سانتیگراد به مدت  41

(Anealing به مدت )72ثانیه و  31 ( درجه سانتیگرادExtention) 

 ثانیه.  72به مدت 

دقیقه  52لیمریزاسیون نهایی برای مدت پمنظور  همچنین واکنش به

 درجه سانتیگراد ادامه یافت، و در نهایت، مرحله 72در دمای 

Holding  درجه سانتیگراد انجام شد. 9با دمای 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 PCRاندازه قطعه محصول  همراه: توالی پرایمرهای مورد استفاده به 1جدول شماره 

 پرایمر توالی پرایمر جفت باز((طول قطعه محصول 

bp439 AAGAAAACATCAAGGGTCCCATAGACTCAC Forward Normal 
bp439 AAGAAAACATCAAGGGTCCCATAGACTCAT Forward Mutant 
bp439 ACCTCACCCTGTGGAGCCA Common Primer Reverse 

 
 PCRمیکرولیتر از محصول تکثیریافته  PCR ،6پس از انجام 

% که 2بر روی ژل آگارز  Loading Dyeمیکرولیتر از  5همراه با 

میکرو لیتر اتیدیوم بروماید )شرکت سیناژن، ایران( بود  52حاوی 

ها  دقیقه الکتروفورز شد. همراه نمونه 32ولت به مدت  82در ولتاژ 

(، کنترل نرمال، مثبت و منفی Ladderاز شاخص مولکولی )

          از ژل  PCRاستفاده گردید. در نهایت، برای بررسی نتایج 

   و ، آمریکا(Upland, CAدستگاه ترانس ایلیمیناتور  استفاده از)با 

 نتایج مورد بررسی قرار گرفت.، UV رتوپوسیله تابش  به
 

تست در  ی، با استفاده از آزمون آماری تیهای کمّ مقایسه داده

صورت درصد  های کیفی به و داده 21/2داری کمتر از  سطح معنی

 .شدانجام  55نسخه  SPSSفراوانی با استفاده از نرم افزار 

 

 ها یافته

ترین  برای شایع ARMS-PCRدر این مطالعه بررسی به روش 

کروموزوم  522، بر روی IVSII-1(G>Aنام ) موتاسیون کشور، به

 ت ـانـد و موتـام شـور انجـمین اران مبتلا به بتاتالاسمی ـنفر( بیم 12)
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تفاوت  .% شناسایی گردید )شکل(52مورد بررسی با فراوانی 

 راد دارای ـک در افـوژیــولـاتــای همـه ســدکـن انـداری بی معنی

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

    )جدول  و افراد فاقد موتانت مشاهده نشد IVSII-1 موتانت

 (.2شماره 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

  
 بر روی ژل آگارز. IVSII-1برای جهش  ARMS- PCRسری  الکتروفورز محصولات در یک :شکل

مربوط به کنترل  9و  3( جواب داده است. ردیف Nعنوان کنترل نرمال استفاده شده و تنها ردیف دوم )لوله  بهاز سمت چپ برای فردی است که  2و  1ردیف 

یافته  گویای این مطلب است که هر دو لوله نرمال و جهش9و  3های  (. ردیفIVSII-1یافته با جهش  مثبت است )فرد مینور حاوی یک ژن سالم و یک ژن جهش

مربوط به نمونه فرد مورد مطالعه است که در این آزمایش هر دو لوله جهش یافته  4و  0های  دهنده صحیح بودن مراحل آزمایش است. ردیف جواب داده و نشان

نفی مربوط به کنترل م 5و یک ژن سالم است. ردیف IVSII-1یافته با موتانت  و نرمال جواب داده است، در نتیجه فرد مورد نظر فرد مینور حاوی یک ژن جهش

 هیچ باندی مشاهده نشده است و دلیل بر این است که مراحل آزمایش آلودگی نداشته است. در آن با آب مقطر بوده که

 
 های خونی در جمعیت مورد مطالعه : بررسی و مقایسه میانگین شاخص2جدول شماره 

 نام شاخص

 افراد دارای موتانت
IVSII 

 افراد فاقد موتانت
IVSII 

 انحراف معیار±میانگین معیارانحراف ±میانگین

MCV 98/12±97/76 897/3±6/73 

MCH 138/3±27/26 725/1±21 

 8/55±837/2 35/52±764/5 هموگلوبین

HbA 29167/5±9999/43 47968/2±2/43 

HbA2 75925/2±6555/3 83666/2±8/3 

HbF 58855/5±4999/2 38799/5±6/2 

 
 بحث

و است در سطح مولکولی از هتروژنی بالایی برخوردار  تالاسمی 

رش شده است، نتایج مطالعات اهای متعددی برای آن گز جهش

تصادفی  ،در جهان های بتاتالاسمی  دهد پراکندگی آلل نشان می

های موجود  دارد که جهشها احتمال  و به دلیل تنوع قومیتنیست 

هر جمعیت در نتیجه  در یک منطقه با منطقه دیگر متفاوت باشند.

 . های ویژه خود را دارد پراکندگی جهش  قومیو 

 ها را % جهش82بیش از  بالا،فراوانی  با ها از جهش  تعداد کمی

شوند،  های شایع آن منطقه نامیده می شامل شده و جهش

های هر منطقه را  ترین جهش جهش، شایع 1-52که  طوری به

ها وجود دارند  تعداد زیادی از جهش ،درمقابل .دهد تشکیل می

های نادر آن منطقه خوانده  و جهش شتهکه فراوانی کمتری دا

های متعددی مسئول بتاتالاسمی  در ایران جهش. (8-52) شوند می

 است.  
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ای، کردی، ترکی، مصری،  ها منشاً ایرانی، مدیترانه جهشاین 

 62در کل،  آمریکایی دارند. و آفریقایی ،هندی -تونسی، آسیایی

های مختلف گزارش شده است.  قومیت ها و جهش در استان

ی مسئول ایجاد ها ری از جهشیادهد بس مطالعات نشان می

 .(53) دهند میای تشکیل  های مدیترانه در ایران را جهش تالاسمی 

ضروری است ابتدا  های تالاسمی  جهش در مطالعه ،در نتیجه

د. در این مطالعه نیز نای مورد بررسی قرار گیر های مدیترانه جهش

که  IVSII-1(G>A) نام ای به های شایع مدیترانه یک نوع از جهش

در استان  ،ای شیوع بالایی دارد کشورهای مدیترانهن و سایر در ایرا

 شد.قم بررسی 

شدن جایگاه دهنده در  سبب غیرفعال ،IVSII-1(G>A)موتانت 

شده و در نتیجه  mRNAفرآیند پیرایش و عدم پردازش صحیح 

ای در اولین نوکلئوتید  شود. این جهش نقطه می موجب بتاتالاسمی 

گوانین باز آدنین جای  افتد و به اینترون دوم ژن بتاگلوبین اتفاق می

گیرد. این جهش برای اولین بار در جمعیت عرب یافت  ر میقرا

 (.59شد )

 IVSII-1(G>A)آبادی و همکاران، موتاسیون  در تحقیقات نجم

ها شناسایی شده است.  ترین جهش جزء شایع ،ها در اغلب استان

ای در ایران، فراوانی بالاتری از کشورهای  این جهش مدیترانه

طورکلی موتانت  شود. به قوام ظاهر میای دارد و در اغلب ا مدیترانه

IVSII-1(G>A)  ( 8،53ترین جهش در ایران است ) %، شایع39با

 .(3)جدول شماره 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

، از نوع IVSII-1(G>A)طورکه ذکر شد موتانت  همان

ای بوده و شیوع آن در  های شایع در منطقه مدیترانه موتاسیون

شود، اما درجه شیوع آن در  های همسایه نیز دیده می کشور

 است. کشورهای مختلف همسایه، متفاوت

بیمار مبتلا به  522در یک مطالعه در جمهوری آذربایجان بر روی 

از نظر فراوانی و شیوع در ردیف دوم  IVSII-1بتاتالاسمی، جهش 

 (.51قرار داشت )

های  ( بر روی جمعیت2225)سال  Zahedکه توسط  پژوهشی

، بالاترین شیوع را IVSII-1عرب انجام گرفت، نشان داد جهش 

 (.56% دارد )24ها با فراوانی  نسبت به سایر کشوردر کشور کویت 

( بر 2221و همکاران )سال  Amein Kتحقیق دیگری که توسط 

بیمار از عربستان سعودی انجام گرفت، نشان داد شیوع  54روی 

 (.57% است )1/27، برابر IVSII-1(G>A)جهش 

( بر روی 2259های بتاگلوبین )سال  در بررسی شیوع موتاسیون

با  IVSII-1(G>A) مصری مبتلا به بتاتالاسمی، موتاسیون کودکان

 (.58% گزارش شد )7فراوانی 

-IVSII( نشان داد موتاسیون5442در الجزایر )سال   Labieمطالعه

1(G>A) ،(.54های شایع بوده است ) جزء موتاسیون 

-IVSII شده و شیوع بالای موتاسیون با توجه به مطالب عنوان

1(G>A) ،های کشور، کشف و شناسایی این  در اغلب استان

موتاسیون در استان قم، بیانگر این مطلب است که جمعیت منطقه 

واقع است، اما  IVSII-1(G>A)ای  قم در معرض جهش مدیترانه

نیازمند بررسی و شناسایی  ؛باشد یا نه اینکه این جهش غالب می

باشد. در  قم می های ژن بتاگلوبین در منطقه استان سایر موتاسیون

تواند با در نظر گرفتن جایگاه  ها می هر منطقه پراکندگی جهش

خوبی توضیح  ها و استقرارهای آن منطقه به جغرافیایی، مهاجرت

% در استان 52به میزان  IVSII-1(G>A)داده شود. فراوانی جهش 

شده در مناطق شمالی ایران  قم به دست آمد که با فراوانی گزارش

ها از سایر  ها و مهاجرت ، اما به دلیل تنوع قومیتمتفاوت است

نقاط کشور و جهان به این استان و تأثیر آن روی خزانه ژنی 

در  IVSII-1جمعیت، این احتمال وجود دارد که فراوانی جهش 

نتایج مطالعات این منطقه با منطقه دیگر از ایران متفاوت باشد. البته 

در مناطق  یون بتاتالاسمی دهد پراکندگی و شیوع موتاس نشان می

 ی ـدگـپراکن  هر جمعیت قومینبوده و طور کامل یکسان  مختلف به

                                                

 های زنجیره بتاگلوبین  ترین موتاسیون : شایع3جدول شماره 

 در مناطق مختلف کشور

 درصد شیوع موتاسیون مناطق کشور

 IVSII-1 (G>A) 3/72 بابلسر

 IVSII-1 (G>A) 3/68 مازندران

 IVSII-1 (G>A) 1/92 تهران

 IVSII-110 (G>A) 1/24 زنجان

 C36/37(+G) 8/33 لرستان

 IVSII-1 (G>A) 1/39 خوزستان

 IVSII-1 (G>A) 1/95 فارس

 IVSII-1 (G>A) 1/35 اصفهان

 IVSII-5 (G>C) 2/64 هرمزگان

 IVSII-5 (G>C) 2/61 سیستان و بلوچستان

 IVSII-1 (G>A) 2/25 غربیآذربایجان 

 IVSII-1 (G>A) 2/15 ارومیه
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 .های ویژه خود را دارد جهش

 

 گیری نتیجه
     کار بردن پرایمر اختصاصی، جهش به در مطالعه حاضر با

IVSII-1(G>A)  شناسایی و بررسی شد. 52با فراوانی % 

 

 

                این نتیجه بیانگر این مطلب است که جمعیت استان قم 

ترین جهش در ایران  ای و شایع در معرض جهش شایع مدیترانه

(IVSII-1(G>A)قرار دارد. لذا این مطالعه می )  در تشخیص تواند

که در مشاوره ژنتیکی و تشخیص پیش از  های بتاتالاسمی  جهش

 تولد در این منطقه بسیار مهم و ضروری است، سودمند باشد.
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Abstract 
 

Background and Objectives: Beta thalassemia is the most common 

autosomal recessive disorder. Up to now, more than 200 mutations 

have been identified, which affect beta-globin gene function and lead 

to lack of production or reduction of beta chain. This disease has a 

relatively high prevalence in Iran. Iran's population is composed of 

different ethnic groups, thus, determining the frequency and 

distribution of these mutations is essential in different parts of the 

country. Knowing the type and frequency of beta-thalassemia 

mutations in a separate area, could be necessary and useful in the 

prenatal programs of that area. This study was carried out with the 

purpose of determining the frequency of IVSII-1mutation of beta 

globin gene in thalassemia carriers in Qom province. 
 

Methods: In this descriptive cross-sectional study, blood sample was 

taken from 50 individuals (mean age, 255 years) referred to Amir-Al-

Momenin Laboratory affiliated to Qom health Center in order to 

determine the type of anemia in line with the pre-marriage tests that 

had given the diagnosis of minor thalassemia. In order to the identify 

and determine the prevalence of the IVSII-1 (G>A) mutation, DNA 

was extracted from 100 chromosomes from 50 beta thalassemia 

carriers by a commercial kits and examined using ARMS-PCR. Data 

were analyzed by t statistical test at the significance level less than 

0.05. 
 

Results:IVSII-1(G>A) mutation with a frequency of 10%, was 

observed in the studied subjects. 
 

Conclusion: Identification of this mutation with the frequency of 10% 

in Qom province indicates that the population of this region are at the 

exposure of the IVSII-1(G>A) mediterranean mutation. Therefore, this 

study can be beneficial in diagnosis programs of beta thalassemia 

mutations and prenatal screening. 
 

Keywords: Beta-thalassemia; Polymerase chain reaction; IVSII-1 

mutation; Qom, Iran. 
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