
اهموگلوبینوپاتی ها،تشخیص و تفسیر ازمایشگاهی انه

دکتر مهین بهزادی فرد:نام مدرس
دکتری خونشناسی ازمایشگاهی و بانک خون





اختلالات هموگلوبین 

کمی•

یکیف•



تالاسمی

شایعترین بیماری ژنتیک میباشد•

رعزمتی این بیماری ازحالت  کتامب بتدعن تبمت  تتا ع تعیتی بییارشتدید ب•
.کند

ژن معیتتعب بتتر  تتعر  مغیتتعب عهیرعابیتتتر بتتر هتتنل ازنیتتیی بتتر نیتت •
علی این بیماری دریرایرههان عهمر نژادها دیده میشتعد.دیگرمنتق  میشعد

.خاعرمیانر عآییا بیشترمیباشد-شیعع ان درنعاحی مدیترانر

بر معنی hemiaبر معنی دریا عThalassaتالایمی ازدععاژه  
خعن ای 

میبدی تعیط کعلی علی گزارش شد کر 1925اعلین باردریا  
یاداین باایپینعمگالی عتغییرا  ایتخعانی همراه بعد عبر دلی  شیعع ز

.بیماری دراطراف دریای مدیترانر تالایمی نام گذاری شد

•



پراکندگی تالاسمی در جهان

.تالاسمی در تمام جهان و در میان همه نژادها وجود دارد✓

:شیوع تالاسمی ، در مناطق زیر از جهان بیشتر است✓

(یونان، قبرس و ایتالیا ) اطراف مدیترانه 

(ایران ، ترکیه و سوریه )خاور میانه 

(هندوستان ، پاکستان و ناحیه جنوب شرقی ) آسیا 



كمربند تالایمي در ههان



الگعي انتقا  ژن تالایمي



پراکندگی تالاسمی در ایران

در،نیی یكیانكشعرمختیفمناطقدربیماريژنپراكندگي•
دریايعفارلخییجیعاح ع(كشعرشما )خزردریايحاشیر
.ای ترشایع(كشعرهنعب)تمان

،مازندران،گیبنهايایتاندرمینعرتالایميشیععمیزان•
حدعدكرمانعبیعچیتانیییتان،هرمزگان،بعشهر،خعزیتان

10%

دارندرا3تااع هایمقامهرمزگانعخعزیتانمازندران•

%8–4كشعرنقاطبقیردرشیعع•

داردراامارکمترینهمدان•

هايازدعاجاقعامازبع يدرایراندربیماريبالايشیععدلی •
.ای فامییيعگرعهيدرعن



ژنتیك تالایمي

ق نامینعریایاتالایمیتالایمی ف یاهترعزیگع فرم
شعدمیگفترتالایمی

رخاالفژنازهایبخشحذفتی برتالایميناق تالایمیالفا
میدهد

ای بتاژنهایدراینقطرههشتی برتالایميبتاB0یهنی
ی اکمعلیداردتعلیدیعنیمثب بتامح ع بدعنبتاژن

.B0/B0یاB+/B+،ماژعرتالایميبیمار

ف ناق یاتالایمیی ف یاتالایمیبتاهترعزیگع فرم 
.شعدميخعاندهB+/BیاB0/B(مینعرتالایمي)تالایمي



لیب میععدی یکتا ت عهیئ  تیمی دانشگاه تیعم پزشکی
دزفع 

10



11

ژنهای الفا پدری

ژنهای الفا مادری



βاشكا  بالیني تالایمي 
تالاسمي ماژور-1
 عر دریژهبععییعایتخعانيتغییرا عشدیدخعنيكمباعبعدهبتاتالایميفرمشدیدترین✓

.باشدميهمراه

✓Fesus body(الفازنهیرهتترامرهای)

كبديعقیبيناریایي،بدنحیاتيات ايدرآهنریعبدلی بر،درمانتدمدر عر ✓
.شدخعاهدبیمارانهنگامزعدمرگیبب..عدیاب بعیژهداخیيهدداختبلا ،زعدرل

درمانمهمترین،آهندافعدارعهايم رفع(یكباررعز20هر)خعندائميعمیتمرتزریق✓
.ای بیمارياین

.ای گردیدهمنهربیماريایندائمدرمانبرایتخعانمغزپیعند،معاردبرخيدر✓

اینترمدیابتاتالاسمي-2

خعاني خفیف فرم خفیف بیماري بتا تالایمي بعده ع با كم خعني خفیف تا متعیط ع تغییرا  ایت✓
.همراه ای 

ع م رف دارعهاي دافع آهن مهمترین درمان این( حداكثر چند بار در یا )تزریق خعن گاه گاه ✓
.بیماران ای 



بتا تالاسمی ماژور



لایمي مینعر بتا تا
كمبایاعبعدهتبم بدعنمعمعلاا كربتاتالایميهترعزیگع فرم•

.ای همراهخفیفخعني

. ایآهنفقرآنمي،تالایميازحال اینافتراقيتشخیصمهمترین•

:CBCآزمایشدرآهنفقرومینورتالاسميافتراقوتشابهوجوه•

.ای ترپایین(27ع80)نرما حدازMCHعMCVدعهردر-1

ازربالاتیانرما معمعلاا مینعرتالایميدرقرمزهايگیبع تعداد-2
.ای طبیعيحدازكمترمعمعلاا آهنفقردرعطبیعي

Mentzer)(میییعنبر)RBCتعدادبرMCVمیاننیب -3 Index)در
.باشدمي13ازبالاترآهنفقردرع13ازكمترمعمعلاا مینعرتالایمي



αاشكا   تالایمي 

زن الفا دارد که دوتا را 4است یعنی فرد α α /α αزنوتیپ الفادر یک فرد نرمال 1:نکته
از یک والد و دو تا دیگر را از والد دیگر می گیرد

--/--ژنوتیپ  γ4)Hb)(Bart Hb)هموگلوبین بارت-1
. عهعد داردαشدید ترین شك  بالیني الفا تالایمي بعده ع در آن فقدان كام  زنهیره ✓

ره ع متعاقب آن مرگ در اعاخر دع( ادم ع آیی  شدید هنین همراه با هیدرعیفالي)هیدرعپل فتالیل ✓
.هنیني یا بدع تعلد ، مهمترین تبئم بالیني این بیماري ای 

Hهموگلوبین -2

--/-α.رخ مي دهدαبر تی  فقدان یر آل  از چهار آل  كد كننده زنهیره ✓

.كم خعني خفیف تا متعیط همراه با تغییرا  ایتخعاني خفیف از تبئم مهم این بیماري ای ✓

تزریق گاه گاه خعن در حمب  شدید آنمي ع م رف دارعهاي دافع آهن ، مهمترین درمان این بیماري ✓
.ای 

رنگ امیزی با نیعمتیین بیع ع مشاهده گیف بادی✓

α α/--الفا تالاسمی مینور یا صفت تالاسمی مینور یا هتروزیگوت الفا-3 or α-/ α-

α α /-αالفا تالاسمی مینیمال -4



تشخیص درمان علائم بالیني نام حالت یا 

بیماري

نوع تالاسمي

یعنعگرافي در هفتر 

حامیگي28تا 22

درمان ندارد ، مرگ قطعي 

ای 

آیی  شدید ، هیدرعپل فتالیل ، ادم ع

مرگ در یر ماهر چهارم یا بدع تعاد

بار  همعگیعبین

تالاسمي آلفا

تبئم بالیني ، 

آزمایش خعن ع 
ژنتیك

تزریق گاه گاه خعن در كم 

خعني هاي شدید ، ایتفاده 

از دارعهاي دافع آهن در 

همعلیز شدیدمعارد

كم خعني خفیف تا متعیط از نعع هیپعكرعم 

میكرعییتر ، بزرگي خفیف كبد ع طحا  ، 

تغییرا  ایتخعاني خفیف در یك یعم معارد

ا طبیعي ، تمر نیبتا

Hهمعگیعبین 

CBC) آزمایش خعن
(ع الكترعفعرز

ع ژنتیك

درمان نیاز ندارد میكرعییتر ، كم خعني خفیف هیپعكرعم

رنگ پریدگي

α-
thalassemia

trait 

CBC) آزمایش خعن 
(ع الكترعفعرز

ع ژنتیك

درمان نیاز ندارد اهیب بدعن تبم  α-
thalassemia

(minimal)

آزمایش خعن

 (CBC ع

(الكترعفعرز

تزریق مكرر ع دائم خعن 

(رعز یكبار20هر )

م رف دائم دارعهاي دافع 

آهن

خعني شدید ، یرقان ، بزرگي كبد ع كم

طحا  ، تغییرا  شدید ایتخعان هاي 

 عر  ع تعارض شدید ناشي از افزایش 

بار آهن

بتا تالایمي 

ماژعر

آزمایش خعنتالاسمي بتا

 (CBC ع

(الكترعفعرز

در )تزریق گر گاه خعن

ع (  عر  كم خعني شدید

م رف شبتعرهاي آهن

تا متعیط ، یرقان خفیف ،كم خعني خفیف

تغییرا  خفیف ایتخعاني

بتا تالایمي

اینترمدیا

الفا و بتا تالاسمی



رتشخیص آزمایشگاهي بتا تالایمي مینع

rdwو افزایش تعداد سلول قرمز و Hb,Hctکاهش CBCآزمایش -1•
نرمال

MCV<80 , MCH<27

Hbآزمایش -2• A2به روش كروماتوگرافي ستوني

Hb A2>3.5دبر شرطی کر فرد همزمان با تالایمی فقر اهن نداشتر باش

...تعیین آهن سرم ، فریتین ، و : آزمایشات اختصاصي از قبیل-3•

serom Iron( increased or normal)  

TIBC & Ferritin = normal

تغییر در نسبت زنجیره ( βیا α)آزمایشات ژنتیك و تعیین زنجیره -4•
های الفا و بتا



اختلالات هموگلوبین

اختبلا  تمیکردی•

-HbM

همعگیعبین با می  ترکیبی بالا-

همعگیعبین با می  ترکیبی پایین-

اختبلا  پایداری•

همعگیعبین های ناپایدار در ییع  قرمز ریعب می کند-

ایپینعمگالی-یرقان–ریعب همعگیعبین 



انمی سیکل سل
Sickle cell traitصفت سیکل سل 
دی تیونیت سدیم

متابی سولفیت



سلولهای سیکل



انمی سیکل سل
Sickle cell traitصفت سیکل سل 
دی تیونیت سدیم

متابی سولفیت



سلولهای سیکل



بافرسدیم در تیونیتدی حلالیتتست 
مولار در ساپونین 2/3فسفاته



Sickiling test









Hb C β6glu    lys



HbD(Losangeles or 
Panjab(β121glu     gln



HbE (β26glu          lys



α86asn   lysفیلادلفیا Gهموگلوبین 



M-HBنقص درانزیم های احیا کننده 

M-HBانزیم دیافرازیییتم ا یی احیای •

ر ع مییر م  همعگیعبین ردعکتاز عابیتر بNADPHنقص تعلید •
NADPH

یعتاتیعن نقص در تعلید گیعتاتیعن یا گیعتاتیعن اکییداز یا گ•
ردعکتاز



متهموگلوبینمی

• Heme iron is ferric

• Inherited due to metHb reductase deficiency 
(autosomal recessive)

• Acquired by ingestion of certain drugs 
(sulfonamides) -chemicals

• Hb-M mutation in α,β or γ chain produce HbM



متهموگلوبینمی

رنگ چهره کبعد ع ( ٪15<م  همعگیعبینیطعح )خفیف متهمعگیعبینمیدر •
دتر باشد شدیمتهمعگیعبینمیاگر . می شعد( انتهایی بدناندام هایکبعدی )آبی 

معهب یردرد، ییع  ها، بر دلی  نرییدن اکییژن بر (30٪≤)
< در یطعح. می شعد،  عف ع تنگی نفل تاکیکاردیخیتگی،

ایهاد میاآریتعکعما،تشنج،اییدعز،هیپعکیی،برادیکاردی،دیل پنر،45٪
بیعمتییندرمان با . می افتدمرگ اتفاق ٪70< معمعلاا در یطعح. می شعند

.ای 

خعرده شده، زها  فعا  شده تهعیزتعکیین هایرعده ایبرای کاهش هذب •
م  همعگیعبینمیگرم در لیتر یا 30< م  همعگیعبینبرای یطح . می شعد

نظیم دعز ت. داخ  عریدی اندیکاییعن داردبیعمتیینتهعیزهیپعکییهمراه با 
در . دقیقر ای 5در ترض ٪1محیع  بر  عر mg/kg1–2آن 

فعالتراختبف ای  علی احتمالاا از طریقبیعمتیینخ عص نحعه تمیکرد 
 G6PDد در کمبعبیعمتیین. می کندتم  ردعکتازمتهمعگیعبینکردن آنزیم 
.ای کنتراندیکر

https://fa.wikipedia.org/wiki/%D8%AA%D8%A7%DA%A9%DB%8C%DA%A9%D8%A7%D8%B1%D8%AF%DB%8C
https://fa.wikipedia.org/wiki/%D8%AF%DB%8C%D8%B3%E2%80%8C%D9%BE%D9%86%D9%87
https://fa.wikipedia.org/wiki/%D8%A8%D8%B1%D8%A7%D8%AF%DB%8C%DA%A9%D8%A7%D8%B1%D8%AF%DB%8C
https://fa.wikipedia.org/wiki/%D9%87%DB%8C%D9%BE%D9%88%DA%A9%D8%B3%DB%8C
https://fa.wikipedia.org/wiki/%D8%A7%D8%B3%DB%8C%D8%AF%D9%88%D8%B2
https://fa.wikipedia.org/wiki/%D8%AA%D8%B4%D9%86%D8%AC
https://fa.wikipedia.org/wiki/%DA%A9%D9%88%D9%85%D8%A7
https://fa.wikipedia.org/wiki/%D8%A2%D8%B1%DB%8C%D8%AA%D9%85%DB%8C
https://fa.wikipedia.org/wiki/%D9%85%D8%AA%DB%8C%D9%84%D9%86_%D8%A8%D9%84%D9%88


Unstable Hb Hemolytic Anemia

• More than 100 Hb variants show instability of 
either α or β globulin chain

• Due to a substituon of a polar (or hydrophilic) AA 
for a nonpolar (or hydrophobic) AA that lines the 
pocket where heme is located 

• Köln Hbpati        compensated hemolytic 
anemia

• Zürich Hbpati     sulfonamide_induced hemolysis 



گرم از پکی 10شیتشعی خعن یر بار ع تهیر هیظ  -•

اها شده حبلهایی مانند تتراکیرعرکربن ع تعلعین معهب ح  شدن هشبعد تهیر همعلیزان  ع ا افر کردن•
یپل یانتریفیعژ کردن نمعنر ع ریعب لاشر های ییعلی رخ می دهد

عاند باتث برای تهیر همعلیزا  اگر از خعن کام  ایتفاده می شعد پاراپرعتیین ها ع ایمنعگیعبعلین ها می ت-•
تعلید باند ا افر ع تداخ  در تفییر شعد

ر ترکیبی از میتعان بر نمعنر بر های اب مقطبرای تهیر همعلیزان  بهترع هیعگیری از تعلید م  همعگیعبین•
EDTA ع ییانید پتاییم ا افر نمعد

•IEF  دقیق تر از الکترعفعرز ایتا  ییعلز باند ها را هدا می کند برخی از عاریانتهایD,G  مانندG  فیبدلفیا
هدا می کند کر رعی ایتا  ییعلز هدا نمی شعد Sپنهاب یا لیانهیل را از  Dع 

ن با رعش اندازهگیری باندها رعی ایتا  ییعلز یا با دانییتعمتری یا برش باند ع تعیین مقدار همعگیعبی•
ییانمتهمعگیعبین قاب  انهام ای 

نیز هدا می شعندA1C )M-HBدر این رعش •

•



  گرفتن باندهای شارپ ع بدعن همپعشانی بر قدر  یعنی ع پ اچ بافر، علتاز ع امپر برق،هیظ•
ع برای هیعگیری از تعلید باندهای  عیف( ال10بهترین حال  ی  همعگیعبین رعی )همعگیعبین

اندازه شک  ع بار الکتریکی نعع  HBمقدار بالای ان معهب همپعشانی باندها می شعدخالص بعدن 
ت  یر( افقی یا تمعدی)همعگیعبین میزان تخیخ  ژ  یا بیتر الکترعفعرز نعع الکترعفعرز

الکترعفعرز بیتگی دارد

یعنع همعگیعبین نیز بر نعع همعگیعبین میزان گییکعزیبی MWایزعالکتریک ع  PHاندازه شک  ع بار •
ان  ایتیبییعن ان ع مقدار ایید امینر های قطبی ع باردار معهعد در ان میزان م  همعگیعبینع عاری

های مختیف بیتگی دارد

•















•Hb Cهای معهب کاهش حبلی  همعگیعبین ع تشکی  کرییتال
چند عههی ع همعلیز داخ  ترعقی

دی ایبادان دی ایران(دی لعل انهیل)همعگیعبین دی پنهاب•
تبیم بالینی قاب  تعههی دارد1تبیم بالینی ندارند 3ع2













اهیام Hدر رنگ آمیزي حیاتي بر  عر  نقطر •

ع بر) یم  رای (نقطر اي قب  از برداشتن طحا  •

بعد از بیرعن) یم  چپ( عر  هیم هاینز بزرگ •

آعردن طحا •



اجسام  Hدر رنگ آمیزي حیاتي به صورت نقطه 
و به) سمت راست(نقطه اي قبل از برداشتن طحال 

بعد از بیرون) سمت چپ(صورت جسم هاینز بزرگ 
آوردن طحال







اییدی بهره  رفا با یک تی  ازمایشگاهی نمیتعان ادتای همعگیعبینعپاتی کرد ع باید از یک رعش ت•
برریی مرفعلعژی خعن محیطی ع یابقر cbcعالدین ع همیر بیمار -نژاد بیمار-برد ع اطبتا  بالینی
فامییی بیمار مهم ای 

ع یا خعن معیرگی نعزادخعن بند ناف EDTAنمعنر خعن خعن عریدی •

در هفتر برریی شعند نگهداری طعلانی تغییر ماهی  همعگیعبین خطا1نمعنر ها در یخچا  ع ظرف •
الکترعفعرزباند ها کمرنگ ع از ع عح انها کم می شعد

علی همعلیزان  را در از  برای یالها می تعان نگر داش •

نمونه خون با 45-30انکوباسیون (گیف بادی)HbHتی  های شمارش رتیک همعگیعبین ناپایدار ع -•
نیومتیلن بلو و مشاهده گلفت بادی

Rpiبرریی لام خعن محیطی ع پیی کرعمازیا ، نتیهر •



ی هاتستهای اصلی تشخیصی هموگلوبینوپات

•
6.2-6الکترعفعرزیل اییدی رعی ییترا  اگار -

8.6الکترعفعرزیل قییایی رعی ایتا  ییعلز •

HbA2هه   DEAEکرعماتعگرافی میکرعیتعن با دی اتی  امینعاتی  ییعلز -•

hBfتی  ترییب شیمیایی کبیهاعر بتکر ع تی  هعنگیل برای -•

•-IEF

الکترعفعرز زنهیره گیعبین-•

انالیز میزان یاخ  زنهیره های گیعبین نیب  الفا بر بتا•

ایپکترعفتعمتری هرمی•

PCR-RFLP-GAP-PCR,PCR,ARMSبا  DNAانالیز تعالی •

•



تست های مینور یا فرعی

تی  دایی-•

OFT،DAT,IDATتی  ناپایداری،•

رنگ حیاتی برای گیف بادی هاینز بادی ع میزا  رتیک•

CBC (HB,HCT,MCV,MCH,MCHC,CHCM,RDW1,2تی  •

انیزعپعیکییع،هاع  ژعلی،کابع  رینگ،HBبرریی مرفعلعژی مانند تارگ ،بای ،کرییتالهای •

ABG,P50تی  •

ع گیعکز SIRON,T-SAT,HbA1Cتی  های •

-کینگ،منتزنر،شین-مانند کرمن،گرینگ)IDAمهمعتر فرمعلهای محایباتی برای تفکیک تالایمی از •
....ع DF،MCHDلا ،یریعایتا،

•



موفق باشید


