
بیماری تالاسمی



:تعریف

در بدن تالاسمی یک اختلال ارثی خونی است که هموگلوبین و گلبول های قرمز ازنظر تعداد

تئین است هموگلوبین مولکولی از جنس پرو. فرد مبتلا نسبت به حالت طبیعی کمتر است

که در سلول های قرمز خون وجود دارد و به سلول های خونی اجازه ی حمل اکسیژن را 

ی این اختلال منجر به تخریب بیش ازحد سلول های قرمز خون شده و باعث کم خون. می دهد

.  می شود



:انواع تالاسمی

از بیمار هرکدام از دو ژن را از یکی. چهار ژن در ساخت زنجیره ی پروتئینی هموگلوبین آلفا نقش دارند

.  اگر هرکدام از این  ژن ها دچار جهش شوند منجر به تالاسمی آلفا خواهد شد. والدین خود دریافت می کند

ژن ۱اگر فرد تنها . در این حالت شدت تالاسمی بستگی به این دارد که چند ژن دچار اختلال شوند

ند آن را جهش یافته را به ارث ببرد هیچ یک از علائم تالاسمی را نخواهد داشت؛ اما ناقل بیماری است و می توا

ژن جهش یافته داشته باشد علائم و نشانه های تالاسمی خفیف۲همچنین اگر . به فرزندان خود منتقل کند

ژن ۳اگر فرد . خواهد بود که به نام تالاسمی آلفا شناخته می شود که دچار کم خونی خفیف می شود

یا شدید خواهد بود که به آن بیماری جهش یافته داشته باشد علائم و نشانه های تالاسمی متوسط 

ر طول در این حالت فرد مبتلابه کم خونی مزمن است و نیاز به دریافت خون مکرر د. می گویند Hهموگلوبین 

د این بیماری همچنین می تواند منجر به مشکلات استخوانی شود و امکان دار. زندگی خود خواهد داشت

می تواند باعث زردی،  Hعلاوه بر این، بیماری هموگلوبین . پیشانی، گونه ها و فک بیش ازحد رشد کنند

.بزرگی بسیار شدید طحال و سوءتغذیه شود

تالاسمی آلفا



تالاسمی بتا

دین دو ژن در ساخت زنجیره ی هموگلوبین بتا نقش دارند که هرکدام از این ژن ها را از یکی وال
ژن جهش یافته ۱اگر . شدت بیماری بستگی به تعداد ژن های جهش یافته دارد. دریافت می کند

اتالاسمی این وضعیت تالاسمی مینور یا بت. داشته باشد علائم خفیف تالاسمی را خواهد داشت
این. یا شدید خواهند بودژن جهش یافته داشته باشد علائم متوسط ۲نامیده می شود و  اگر 

ژنی نوزادان متولدشده با دو نقص. وضعیت تالاسمی ماژور یا کم خونی کوولی نامیده می شود
ه ها و هموگلوبین بتا معمولاً در هنگام تولد سالم هستند، اما در طی دو سال اول زندگی، نشان

.علائم ایجاد می شوند و فرد معمولاً  نیاز به تزریق خون به صورت منظم دارد



(تالاسمی ماژور )1نوع

ا اگر تولید شود شود یدر این نوع در نتیجه داشتن دو ژن جهش یافته در پروتئین بتا، یا بتا تولید نمی 

بران کمبود تواند هموگلوبین بسازد و برای جمقدار آن کمتر از نیاز بدن است، در نتیجه بدن فرد نمی 

لبول های این آلفای مازاد باعث تخریب گ. کندپروتئین بتا، بدن شروع به ساختن آلفای اضافی می 

ش علاوه بر این سایر مراکز تولید خون مانند طحال و مغز استخوان برای جبران کاه. شودقرمز می 

ی نتیجه این تالاسم. شوندها به تدریج بزرگ میکنند و این اندامهموگلوبین شروع به خون سازی می

یگر ازدواج دو تالاسمی مینور با هم است که احتمال آن در هر چهار فرزند یکی است و یا به عبارت د

نوزاد در روزهای اول تولد کاملا سالم به . درصد است۲۵احتمال تولد فرزند ماژور از دو والد مینور 

الت چهره تغییر در ح: علائمی مانند. آیدرسد اما به تدریج علائم تالاسمی ماژور در او پدید می نظر می 

اختلالات خواب، اختلال در رشد، رنگ پریدگی، . شوندهای چهره پهن می به طوری که استخوان

.شودبرآمدگی در سطح شکم، ضعف و بی حالی در فرد ایجاد می



(تالاسمی مینور )2نوع 

های کم خونی را از یکی از والدین خوددر این نوع تالاسمی بتا فرد فقط یکی از عامل 

نور علائم تالاسمی می. اندهای بتا جهش پیدا کردهدریافت کرده است، و فقط یکی از ژن 

رمز او های گلبول قکاملا نامحسوس است و شاید فرد دچار کم خونی خفیف شود و یا سلول

در . ندکنکه باز هم برای فرد مشکلی ایجاد نمی. کوچک و کم رنگ تر از حد طبیعی باشند

کمی بیشتر از حد طبیعی است و ممکن است فرد A2خون این افراد هموگلوبین موسوم به 

کلی زیرا هیچ مش. تا زمانی که آزمایش خون نداده باشد متوجه تالاسمی مینور بودن نشود

.کندبرای بدن ایجاد نمی 



:علائم بیماری 

:عبارت اند ازعلائم تالاسمی در هر فرد بسته به نوع و شدت آن متفاوت است؛ اما برخی از رایج ترین علائم بیماری تالاسمی

سرد شدن دست ها و پاها✓

تنگی نفس✓

گرفتگی عضلات پا✓

افزایش ضربان قلب✓

تغذیه ی ضعیف✓

سردرد✓

سرگیجه و ضعف✓

حساسیت بیشتر به عفونت ها✓

درد قفسه ی سینه✓

ستگیخ✓

ضعف✓

رنگ پریدگی یا زرد شدن پوست✓

بدشکلی های استخوانی به ویژه استخوان✓

صورت

تأخیر در رشد✓

تورم شکم✓

ادرار تیره✓

خواب آلودگی و خستگی✓



:تشخیص

ر مورد ابتلای درصورتی که پزشک د. بیشتر کودکان مبتلا به تالاسمی در همان دو سال اول زندگی خود علائم تالاسمی را بروز می دهند

ررسی در آزمایش خون امکان ب. فرزند شما به تالاسمی مشکوک باشد برای تشخیص قطعی بیماری، آزمایش خون را تجویز می کند

در آزمایش خون  MCVدر آزمایش خون و  MCHدقت داشته باشید که کاهش . تعداد سلول های قرمز و ابعاد و شکل آن ها میسر است

و تشخیص ژن های جهش یافته نیز استفاده  DNAاز آزمایش های خون برای بررسی . می تواند یکی از دلایل بروز بیماری تالاسمی باشد

.  می شود

آزمایش های قبل از تولد

ن مورد آزمایش هایی که برای تشخیص تالاسمی در جنی. بعضی از تست های تالاسمی مربوط به قبل از تولد و دوران جنینی است

:استفاده قرار می گیرند عبارت اند از

الباً در حوالی این تست که شامل برداشتن مقداری از بافت جفت به منظور ارزیابی سلامت جنین است غ: نمونه گیری از پرزهای جفتی

بارداری انجام می شود۱۱هفته 

بارداری انجام می شود و در آن مایع آمنیوتیک اطراف جنین جهت پی بردن به سلامت او در ۱۶این تست معمولاً در هفته : آمینوسنتز

آزمایشگاه مورد ارزیابی قرار می گیرد 



:عوارض بیماری تالاسمی
:عوارض بیماری تالاسمی شامل موارد زیر است

آهن .افراد مبتلابه تالاسمی ممکن است به دلیل بیماری شان یا دریافت خون مکرر دچار اضافه بار آهن شوند: اضافه بار آهن

است که شامل غدد تولیدکننده ی هورمون)بیش ازحد می تواند باعث آسیب به قلب، سیستم کبد و سیستم غدد درون ریز بدن 

یب بااین حال آهن بیش ازحد خطر ابتلا به هپاتیت، فیبروز و سیروز کبدی، یا آس. شود( فعالیت های بدن را تنظیم می کند

یار حساس همچنین غده درون ریز هیپوفیز به خصوص در برابر اضافه بار آهن بس. پیش رونده ی کبد به علت آلرژی را افزایش می دهد

ه دیابت و است و آسیب به آن می تواند منجر به تأخیر در بلوغ تأخیر و محدودیت در رشد کودک شود، در آینده نیز احتمال ابتلا ب

.یا کم کاری غده ی تیروئید وجود دارد

نبال اضافه بار آهن ممکن است به د( مانند نارسایی احتقانی قلب و ضربان های غیرطبیعی قلب)این مشکلات قلبی : مشکلات قلبی

.در مبتلایان به  تالاسمی شدید دیده شود

اً اگر فرد مخصوص. تالاسمی خطر ابتلا به عفونت را در فرد افزایش می دهد. یکی از عوارض بیماری تالاسمی عفونت است: عفونت

.طحال اش را برداشته باشد



:ید یادآور شد که در موارد تالاسمی شدید، امکان دارد عوارض زیر نیز رخ دهدبا

 های بیماری تالاسمی می تواند مغز استخوان را گسترش داده و باعث پهن شدن استخوان:  بدشکلی های استخوانی

چنین این بسط استخوانی هم. مغز  شود، درنتیجه باعث ساختار غیرطبیعی استخوان، به ویژه در صورت و جمجمه می شود

.باعث می شود که استخوان ها نازک و شکننده شوند و احتمال شکستگی استخوان ها افزایش می یابد

ده را فیلتر طحال با عفونت های بدن شما مقابله می کند و مواد ناخواسته مانند سلول های قدیمی یا آسیب دی:  بزرگی طحال

رگ شود تالاسمی اغلب با تخریب تعداد زیادی از گلبول های قرمز همراه است و این باعث می شود که طحال شما بز. می کند

ول عمر بزرگی طحال همچنین می تواند کم خونی را بدتر کند و این باعث کاهش ط. و عملکرد طحال را دچار مشکل می کند

.گلبول های قرمز انتقال یافته می شود

ر در بلوغ کم خونی می تواند روند رشد کودک را  آهسته کند بنابراین تالاسمی ممکن است با تأخی: روند آهسته ی رشد

همراه باشد



امل موارد درمان های تالاسمی به صورت کلی ش. درمان بیماری تالاسمی به نسبت نوع و شدت بیماری ممکن متفاوت باشد

:زیر است

انتقال خون

پیوند مغز استخوان

مصرف داروها و مکمل ها

جراحی برای برداشتن طحال یا کیسه صفرا

ژن درمانی 

گاهی .در درمان تالاسمی خفیف که علائم و نشانه های تالاسمی معمولاً اندک تخفیف بوده، نیاز به درمان کمتری دارند

اشته اوقات ممکن است نیاز به دریافت خون، به خصوص پس از جراحی و زایمان یا برای کمک به کاهش عوارض تالاسمی د

.باشد

:درمان 



:             درمان تالاسمی متوسط و شدید 

.  بار در سال دارند۱۲تا ۸اشکال شدید تالاسمی اغلب نیاز به انتقال خون مکرر، احتمالاً : نتقال خون مکررا

نند، درواقع افرادی که خون دریافت می ک. باگذشت زمان انتقال خون باعث ایجاد اضافه بار آهن در خون می شود

وجب آهن اضافی نیز به دنبال آن دریافت می کنند که بدن نمی تواند آن را به راحتی دفع کند و همین امر م

ن تجمع و رسوب آهن در بافت های مختلف ازجمله، قلب، کبد و سایر اعضای بدن شده و باعث آسیب به ای

.ندبه همین علت ممکن است لازم باشد داروهایی مصرف کنید که آهن اضافی را از بدن دفع ک. ارگان ها شود

تلابه که به پیوند مغز استخوان نیز معروف است، در مواردی، ازجمله کودکان مب: پیوند سلول های بنیادی

ن نیاز این نوع درمان می تواند نیاز به دریافت خون مادام العمر و همچنی. تالاسمی شدید ممکن است انجام شود

.به دارو برای کنترل اضافه بار آهن را از بین ببرد



ا بزرگ همچنین در صورت تولید سنگ های  کیسه ی صفرا ی. ممکن است برای ناهنجاری های استخوانی لازم باشد: جراحی

.شدن طحال نیز لازم است

ی واکنش امکاناتی مانند قرار دادن یک ژن بتاگلوبین طبیعی در مغز استخوان بیمار یا استفاده از دارو برا.  : ژن درمانی

.مجدد ژن هایی که هموگلوبین جنین تولید می کنند از اقدامات ژن درمانی است

حاوی به جز در مواردی که پزشکتان توصیه می کند، ویتامین ها یا مکمل های دیگری که: اجتناب از مصرف آهن اضافی

.آهن هستند را مصرف نکنید

ا داشتن یک رژیم غذایی متعادل که حاوی مقدار زیادی مواد مغذی است، می تواند به شم: داشتن رژیم غذایی سالم

 های پزشک همچنین ممکن است مصرف مکمل. کمک کند که احساس خوبی داشته باشید و انرژی خود را افزایش دهید

خوان ها، همچنین، برای حفظ سلامت است. اسیدفولیک را برای کمک به ساخت سلول های قرمز جدید، به شما توصیه کند

.مناسب است Dمطمئن شوید که رژیم غذایی شما حاوی کلسیم و ویتامین 

ایت رع. شست و شوی مکرر دست ها و دوری از افراد بیمار خود را در برابر عفونت ها محافظت کنیدبا: اجتناب از عفونت

واکسن های شما همچنین باید سالانه واکسن آنفلوانزا و همچنین.  این نکات مخصوصاً اگر طحالتان را برداشته اید مهم است

.را برای پیشگیری از عفونت دریافت کنید Bمننژیت، پنوموکوک و هپاتیت 
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