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Abstract 

Background and purpose: Premarital care is a global initiative aimed at diagnosing and treating 

previously unidentified disorders, as well as reducing the transmission of diseases to couples and their 

children. With the increasing control of infectious and contagious diseases, non-communicable 

conditions, particularly genetic disorders, have become more prominent. The aim of this study was to 

investigate the frequency of genetic disorders in probable carriers identified through premarital screening. 

Materials and methods: This study employed a descriptive, cross-sectional design. Individuals 

who visited genetic counselling centers and met the inclusion criteria were conveniently selected for 

participation. The required information was extracted from the couple records using a data collection 

form. After collecting the data, the results were analyzed using SPSS version 23. Qualitative variables 

were described in terms of frequency and percentage. 

Results: According to the findings, the most frequently diagnosed conditions among the counselled 

couples, in descending order, were: thalassemia (12.7%), intellectual disability (4.9%), deafness and hearing 

loss (2.5%), Down syndrome (0.5%), blindness (0.3%), speech and kinship disorders (0.4%), and 

hydrocephalus, factor XI deficiency, low vision, celiac disease, juvenile arthritis, and movement disorders 

(0.8%). Among 1,666 individuals (829 couples) who attended premarital screening, 184 couples (22.1%) 

required specialized genetic counselling. The primary reason for referral in cases of alpha and beta thalassemia 

was abnormal laboratory test results. For other genetic disorders, 5% of referrals were due to a personal history 

of disease in one or both partners, while 95% were based on a family history of genetic conditions. 

Conclusion: Thalassemia counselling accounted for the highest percentage of referrals, indicating 

increased awareness among individuals of marriageable age regarding genetic diseases. In cases where 

these individuals are not identified because they do not visit healthcare centers, preventive and supportive 

measures are of utmost importance. 
 

Keywords genetic counselling, premarital screening, genetic disorders, consanguineous marriage, 
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 ـدرانـــازنـــي مـكـــــزشـــوم پـــلــشـــگاه عــه دانـــلــمج

 (454-458)   4444سال    تیر   642شماره     پنجمسي و دوره 

 454       4444 ریت،  642، شماره مجنپانشگاه علوم پزشكي مازندران                                                                              دوره سي و مجله د              

 گزارش کوتاه

بررسی فراوانی اختلالات ژنتیکی در ناقلین احتمالی پیش از ازدواج در 
 2041شهرستان بهشهر در سال 

 
 1مژگان گران
 2زهرا کاشی

 3محمد خادملو
  4سامان سودمند ارشد

 5خاتون عربرقیه 
 6مریم زرین کمر

 چكیده
درمان اختلالات  نانتخاخلاو و هتاهش  هدف تشخیص و ش از ازدواج، اقدامی جهانی باپیهای مراقبت سابقه و هدف:

عفونی، مشتلالا  ییرواگیتر  های واگیر وافزون بیماری امروزه با هخلارل روز .باندفرزندان می ها بو زوجین وانلاقال بیماری
بررسی فراوانی اخلالات  ژنلایلاتی در نتاقلین  با هدف مطالعو این اند.تری یافلاوهای ژنلایلای نمود بیشماریبی الخصوصعلی

 انجام پذیرفت. ،احلامالی پیش از ازدواج
هخخده بو مراهز مشاوره ژنلایک و باند. افراد مراجعومطالعو حاضر از نوع مطالعو توصیفی و مقطعی می ها: مواد و روش

از  آوری، اطلاعتا  متورد ن ترای ورود بو صور  در دسلارس آسان وارد مطالعو ندند و بر اساس فرم جمت دارای معیاره
اسلافاده ند. ملاغیرهای هیفی  32spss افزار آمارینالیز نلاایج از نرمآآوری اطلاعا  جهت زوجین اسلاخراج ند. پس از جم 

 بر حسب تعداد و درصد توصیف ند.
تترین درصتد از بیش ،هو نهایلاا در زوجین مورد مشاوره قرار گرفت هاییدست آمده بیماریوبر اساس نلاایج ب ها:یافته

، 2/0 ، نابیختایی5/0 ، ستخدرم داون5/3 هتم نتخوایی ، نانتخوایی و9/4 ، ناتوانتایی ههختی7/23 تاتسمی، ترین بو ترتیببو هم
خایی، سلیاک، آرتریت جوانتان واختلالال حرهلاتی ،هم بی22، هیدرو سفالی، همبود فاهلاور 4/0اخلالال تلالم و خویشاوندی 

 2/33زوج ) 284زوج( هو جهت یربالگری پیش از ازدواج مراجعتو هترده بودنتد،  839نفر ) 2111. از میان ، بوده است8/0
ت ارجاع بو مشاوره ژنلایک در موارد مربوط بو تاتسمی آلفا و عل ترینبیش. دانلاخد تخصصی ژنلایک مشاوره بو نیاز( درصد

موارد، سابقو بیمتاری  درصد 5های یربالگری بود. در سایر اخلالات  ژنلایلای، علت ارجاع در لاا، اخلالال در نلاایج آزمایشب
 .ها گزارش نده استهای آنموارد، سابقو بیماری در خانواده درصد 95در خود زوجین و در 

تر افراد ی دهد هو نشان دهخده آگاهی بیشترین درصد مراجعین را بو خود اخلاصاص ممشاوره تاتسمی بیش استنتاج:
باند. در موارد عدم مراجعو نخاسایی این افراد در مراهز بهدانلای و های ژنلایلای میدر سن ازدواج در خصوص بیماری

 اقداما  پیشگیرانو و حمایلای بسیار حائز اهمیت است.
 

 ژنلایلای، ازدواج فامیلی، ناتوانایی ههخی مشاوره ژنلایک، یربالگری پیش از ازدواج، اخلالات  واژه های کلیدی:
 

 :maryamzarrinkamar7040@gmail.com  E-mail                                             پزنلای دانشلاده خزرآباد، جاده 32 هیلوملار: ساری -مریم زین کمرمولف مسئول: 

 ی گیاهی و اخلالات  ملاابولیک  ، دانشگاه علوم پزنلای مازندران، ساری، ایرانپژوهشلاده داروها اسلاادیار ، گروه آموزنی پزنلای خانواده،  .2
 ، گروه داخلی، دانشلاده پزنلای، پژوهشلاده داروهای گیاهی و اخلالات  ملاابولیک  دانشگاه علوم پزنلای مازندران، ساری، ایران یدد درون ریز و ملاابولیسم )بالغین( . اسلااد3
 اجلاماعی، دانشلاده پزنلای  ، دانشگاه علوم پزنلای مازندران، ساری، ایران نلای اسلاادیار ، گروه آموزنی پز 2
 ، دانشلاده پزنلای ، دانشگاه علوم پزنلای مازندران، ساری، ایرانMPHمدیریت عالی بهدانت عمومی  . دانشجوی4
 لای مازندران، ساری، ایرانهارنخاسی ارند مشاوره در مامایی ،مرهز تحقیقا  سلامت جخسی و باروری ، دانشگاه علوم پزن. 5
 پژوهشلاده داروهای گیاهی و اخلالات  ملاابولیک  ، دانشگاه علوم پزنلای مازندران، ساری، ایران اسلاادیار، گروه آموزنی پزنلای خانواده، ،. 1

  : 23/2/2404 تاریخ تصویب :             29/8/2402 تاریخ ارجاع جهت اصلاحا  :              9/8/2402 تاریخ دریافت 
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 مقدمه
آرزوی دانتلان هودهتانی ستالم را  والدین همتواره

 تولد هودهانی با اخلالات  متادرزادی و ژنلایلاتی .دارند

هختد، های ملاعددی برای خانواده ایجاد متینو تخها چالش

هتای نتدید و حلاتی فروپانتی بو تخش مملان است بللاو

عوامت  مهتم بتروز  از یلاتی .(2)ن ام خانواده مخجر نتود

 ههختی، مانتدهعقتب هودهتان های ههخی پیدایشانیناتو

 ایتن بتروز هتو استت ژنلایلاتی هتایو نارسایی اخلالات 

 مشتاهده تتریبتیش با نیوع های فامیلیازدواج در موارد

هتتای اختتلالات  ژنلایلاتتی بیمتتاری . در میتتان(3)نتتودمی

اتوزومال مغلوب مانخد سلول داسی نلا ، بلاا تاتسمی و 

تتتترین متتتوارد در ا از نتتتای هتتتستتتایر هموگلوبیخوپتتتاتی

نود هتو تتا بیخی میپیش .(2)هشورهای خاورمیانو هسلاخد

بیماری ستلول داستی ی با تولد هودهان میزان 3050سال 

ستازمان  .(4)درصد افزایش یابد 20نلا  در سطح جهان 

 بتترای پیشتتگیری از ایتتن اختتلالات  جهتتانی بهدانتتت

از قبت   راهلاارهایی مانخد یربتالگری و مشتاوره ژنلایتک

ازدواج، تشخیص قب  از بارداری و قب  از تولد را توصیو 

 .(5)هخدمی

این اقداما  بو نخاسایی و هاهش عوامت  خطرستاز 

معایختو  .(4)هخختدموثر بتر اختلالات  ژنلایلاتی همتک می

پزنلای قب  از ازدواج هو بو عخوان یتک روش متوثر در 

نتام  ، ها توصیو نده استتپیشگیری از بسیاری بیماری

 ال پزنتتلای، معایختتو بتتالیخی، آزمایشتتگاهی ونتترح حتت

بتا ایتن حتال، علتی ریتم مزایتای  .(1)باندیربالگری می

یربتتالگری اجبتتاری قبتت  از ازدواج، برختتی از زوجتتین 

دهختتتد و ازدواج اهمیلاتتتی بتتتو انجتتتام یربتتتالگری نمی

 .(7)هخخدمی

 در ازدواج از یربتتالگری قبتت  اهمیتتت بتتو توجتتو بتتا

چختین و ارثتی و هتم یلاتیژنلا هایناهخجاری از پیشگیری

همبود مطالعا  جام  در این زمیخو در نهرستلاان بهشتهر 

این پتژوهش بتا  ،)بو ویژه در مورد اخلالات  ییر خونی(

هتتدف بررستتی فراوانتتی اختتلالات  ژنلایلاتتی در نتتاقلین 

 احلامالی پیش از ازدواج انجام ند.

 هامواد و روش
مطالعو حاضر از نتوع توصتیفی مقطعتی استت. جامعتو 

هخختده جهتت ری پژوهش نتام  هلیتو زوجتین مراجعتوآما

 پایتان تتا 2403 ابلاتدای )از ازدواج از انجام یربالگری پتیش

 بانتتتتد. پتتتتتس از دریافتتتتتت هتتتتتد اختتتتتلا می (2403

(IR.MAZUMS.IMAMHOSPITAL.REC.1402.127 )از 

 مراهتز مشتاوره دانشگاه علوم پزنلای مازندران با مراجعو بو

و  فاهی نرح داده نتدصور  هلابی و ناهداف پژوهش بو

 بانتتد.پژوهشتتگر دارای گتتواهی معلابتتر مشتتاوره ژنلایتتک می

تمایتت  مشتتارهت در پتتژوهش،  ،نتتام  ورودمعیارهتتای 

ایرانتی بتودن، مراجعتو بترای  سلاونت در نهرسلاان بهشتهر،

دانلان نلاایج آزمایش مشتلاوک و  مشاوره پیش از ازدواج و

روش  بانتد.معیارهای خروج عدم رضایت بو مشتارهت می

پژوهشتگر پتس  بوده است. گیری در دسلارس و آساننمونو

از مراجعتتو بتتو مراهتتز مشتتاوره و بررستتی معیارهتتای ورود و 

فترم جمت  آوری ، ضتمن اختذ رضتایت از زوجتین خروج

های خونی، نوع اخلالال ختونی هو نام  )اندهساطلاعا  

بانتد را ثبتت نمتوده و ییر ختونی تشتخیص داده نتده( می

 ،های خونی نتام مخ ور از بیماری تاست. تزم بو ههر اس

هتای ییتر ستیلا  ست ، بیمتاری الفا تاتسمی، بلاا تاتستمی،

هموفیلی، نانخوایی، نابیختایی و عقتب مانتدگی  ،خونی نام 

در صور  نیتاز بتو  باند.می ( .... ن ووهای دا)سخدرمههخی 

ارجتتاع بتتو ستتطح بتتاتتر و تشتتخیص نهتتایی، افتتراد بتتو فتتو  

ده و در مرحلتو بعتد جهتت تعیتین داده نت تخصص ارجتاع

میزان خطر در دیگر افراد خانواده و پیشگیری از بروز آن بتو 

مشاوره ژنلایک پسخوراند داده نده است. جمت  آوری داده 

انجتام نتد.  32ورژن  SPSS ها و آنالیز داده ها با نترم افتزار

 ملاغیر های هیفی بر حسب تعداد و درصد توصیف ند.

 

 بحث ها ویافته
زوج( هتو  839) نفتر 2111در این پژوهش، از بین  

بتترای یربتتالگری پتتیش از ازدواج مراجعتتو هتترده بودنتتد 

( نیاز بو مشاوره ژنلایک تخصصی درصد 2/33زوج )284

دانلاخد. موارد مشاوره تلاسمی الفا و بلاا بو علتت اختلالال 
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 انو همکار گان گرانمژ     
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 گزارش کوتاه

 

 

خلالات  باند و در بقیو ادر نلاایج آزمایشگاهی افراد می

درصتد  95 درصد بو علت سابقو بیماری در زوجتین و 5

درصتتد ستتابقو بیمتتاری در ختتانواده زوجتتین بتتوده است.

،  84(80فراوانی  نیاز بو انجتام مشتاوره در بلاتا تاتستمی)

درصتتتد فراوانتتتی نیتتتاز بتتتو انجتتتام مشتتتاوره در ستتتایر 

و درصد فراوانی انجام مشاوره ژنلایتک در  29(50موارد)

 ی باند.م 88(73زوجین )

 
بررسی وضتعیت فراوانتی نیازمختدی بتو مشتاوره در  :4جدول شماره 

 مراجعین جهت مشاوره ژنلایک قب  ازدواج بو واحد مشاوره ژنلایک
 

 ملاغیر )درصد( فراوانی

زوجین براساس تلامی  پرسشخامو یربالگری ژنلایک  نیاز بو مشاوره 284(2/33) 

 در هدام دسلاو قرار گرفلاو است؟

 (205یاز بو انجام ازمایش ژنلایک در بلاا تاتسمی )ن بلی 84(80)

 (79نیاز بو انجام آزمایش ژنلایک در سایر موارد) بلی 29(50)

 (232آیا زوجین ازمایش ژنلایک را انجام دادند ؟) بلی 88(73)

 

دست آمده نام بیماری هو نهایلاتا در و بر اساس نلاایج ب

تترین هتم ترین بوزوجین مورد مشاوره قرار گرفلاو از بیش

بتتو ترتیتتب زیتتر متتی بانتتد درصتتد فراوانتتی تاتستتمی 

، نانتتخوایی وهتتم 42(9/4، ناتوانتتایی ههختتی )205(7/23)

، 2(4/0،نابیختتایی )4(5/0، ستتخدرم دان )30(5/3نتتخوایی )

،هیدرو سفالی، همبود 3(3/0اخلالال تلالم و خویشاوندی )

،هم بیخایی، سلیاک، آرتریت جوانتان واختلالال 22فاهلاور 

 (.2)نمودار نماره باندمی 2/.(2حرهلای )

 

 
 

نام بیماری هو نهایلاا بتا توجتو بتو نترح حتال )مشتلاوک یتا  :1نمودار شماره 

 ناق  بودن( پیشخهاد ازمایش داده ند و مورد مشاوره در زوجین قرار گرفت

 
دهتد هتو دست آمده از مطالعو حاضر نشان میونلاایج ب

هو نیاز بتو درصد زوجین مشلاوک بو تاتسمی بودند  7/23

و هملاتاران در هرمتانی مشاوره دانتلاخد. در مطالعتو مطالعتو 

هتتو در متتراجعین میتتزان نتتیوع  نتتد نتتهر تبریتتز نشتتان داده

و تاتستمی میختور تتوام  درصد 8/33تاتسمی میخور خالص 

در مجمتتوع بتتا  بودنتتد و درصتتد 1/9بتتا همبتتود فقتتر آهتتن 

 ددرصت 8/2احلاساب جمعیلای میزان نیوع تاتسمی در تبریز 

هملااران در هتازرون در  در مطالعو مقدمی و .(8)بوده است

در  .(9)بتوده استت درصد 58نیوع الفا تاتسمی  3029 سال

نیوع الفا تاتسمی در  3028 در سالنژاد و هملااران مطالعو 

بتوده استت مطالعتو فتو   درصد 2/52بین ملاقاضیان ازدواج 

در دو مطالعتو  .(20)در جخوب خوزستلاان انجتام نتده استت

 فو  مخطقو جغرافیایی در نیوع تاتسمی حائز اهمیت است.

در عتترا   3032هملاتتاران در ستتال  و Hanoonدر مطالعتتو 

در مطالعتو  .(22)بتوده استت درصتد 93/2تاتستمی  βنیوع 

در بابلستتر نتتیوع الفتتا 3024هملاتتاران در ستتال  ولتتی زاده و

گزارش نده است هتو نشتان دهختده  درصد 2/52تاتسمی 

در  .(23)باندبات بودن نیوع الفا تاتسمی در سال مطالعو می

نشتان  مازنتدراندر  3029مطالعو امامی و هملااران در ستال 

داده ند هو پیامد نهایی اجرای برنامو پیشگیری از تاتستمی 

. بتو (22)مورد بیمار بوده استت 370ماژور، پیشگیری از تولد 

عبار  دیگر با اجرای برنامو ملی پیشگیری، ساتنو بتو طتور 

درصتد  95هتاهش  هودک بیمار ملاولد نشتدند. 54ملاوسط 

در ده هزار تولتد در  8/0موارد جدید تاتسمی و میزان بروز 

در هر ده هزار تولد بتروز هشتوری  2مازندران در مقایسو با 

 ری است.یتاییدی بر موفقیت آمیز بودن برنامو ملی پیشگ

دهتد هتو دست آمده از مطالعو حاضر نشان میونلاایج ب

بوده استت. در مطالعتو  (5/0ن )وموارد مشاوره در سخدرم دا

سی الگوی وراثلای بیمتاران هرباسی و هملااران با هدف برر

 انجام نتد، 3020در نهر یزد در سال  عقب افلااده ههخی هو

 درصتتد 4/29نلاتتایج نشتتان داد هاریوتتتاپی ییتتر طبیعتتی در 

مبتلالا بتو  درصد 75/8ها نفر آن 38بیماران وجود دانت هو 

 8/13ن بودند. در مطالعو فو  نشان داده نده هتو وسخدرم دا

 4/3یلی دانلاخد. در مطالعو فتو  از والدین ازدواج فام درصد

درصد نسبت خویشاوندی قب  از ازدواج دانتلاخد. بتو علتت 

وجود جد یا اجداد مشلارک و احلامتال تقتارن هموزیگتو  

هتتا )ضتتریب همختتوانی( در ازدواج فتتامیلی، ایتتن نتتوع ژن
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هتتتا بتتتو عختتتوان فتتتاهلاور مستتتاعد هخختتتده در بتتتروز ازدواج

ستاس تعیتین نتود هتو بتر اهای ژنلایک محسوب میبیماری

توان خانواده را نسبت بو احلامال بتروز ضریب هم خوانی می

و هملاتاران ثتامخی در مطالعو  .(24)موارد جدید آگاه ساخت

رفستتخجان  بتتو صتور  مقطعتتی در نتتهر هتتو 3032در ستال 

در  بوده استت.درصد  22/1ن وفراوانی سخدرم دا انجام ند،

ی قترار مطالعو فو  نتوزادان تتازه ملاولتد نتده متورد ارزیتاب

نجایی هتو ایتن افتراد جهتت ازدواج مشتارهلای آاز  گرفلاخد.

تواند بو علت گروه هدف مطالعتو لذا این تخاقض می ،ندارند

دهتد دست آمده از مطالعو حاضر نشان میونلاایج ب .(25)باند

 (درصتد 5/3هو موارد مشاوره در نانخوایی وهتم نتخوایی )

در  2290ستال  هملاتاران در در مطالعو ربیعیان و .بوده است

 بو صور  مقطعتی گذنتلاو نگتر انجتام نتده نهر تهران هو

ترین فراوانی مربوط بتو اختلالات  دهد بیشنشان می است،

( و در بتتین متتراجعین متترد مبتتلالا بتتو درصتتد 4/24نتتخوایی )

 فراوانی ترینبیماری ژنلایلای بوده است. در مطالعو فو  بیش

 2/45) متادری وابستلاگی ختانواده فتامیلی بتا هایازدواج در

نستبت ییتر  بتا هتایازدواج در فراوانتی تترینهم ( ودرصد

( بتتود. در حتتالی هتتو در مطالعتتو درصتتد 4/1) خویشتتاوندی

 نسبت خویشاوندی قب  از ازدواج دانلاخد درصد 4/3حاضر 

و نستبت  درصد 5/23 مادر مرد و نسبت خویشاوندی پدر و

بتتوده استتت هتتو درصتتد  5/4متتادر زن  خویشتتاوندی پتتدر و

هتتای دهختتده آگتاهی افتتراد در احلامتال انلاقتتال بیمتاریننشتا

نلایجتو انلاختاب همستر در افتراد ییتر  ژنلایلای می نتود و در

 .(21)فامی  است

دهد هو دست آمده از مطالعو حاضر نشان میونلاایج ب

( بتتوده استتت در درصتتد 2/0متتوارد مشتتاوره در نابیختتایی )

مطالعو نریفی راد و هملاتاران بتا هتدف بررستی ستلامت 

هو بتو  3032 سال سالو در قم در 5-7دانش آموزان سمی ج

نشتان داده نتد هتو  گرفتت، صور  توصیفی مقطعی انجام

آموزان دچار اخلالال بیخایی در یتک یتا از دانش درصد 1/2

عتتواملی چتتون گتتروه ستتخی نتتوع  .(27)هتتر دو چشتتم بودنتتد

 باند.نابیخایی از تفاو  های مطالعو حاضر با مطالعو فو  می

از زوجتتین واجتتد درصتتد  73عتتو حاضتتر در مطال

نرایط، مشاوره ژنلایک انجام دادند. لتذا ضتروری استت 

مراهتتز مشتتاوره بتتازخورد عتتدم مراجعتتو را بتتو مراهتتز 

تتتری در ایتتن دهختتد تتتا بررستتی بتتیش بهدانتتلای اطتتلاع

 خصوص انجام نود.

ترین جایی هو دانلان فرزند سالم یلای از مهمنآاز 

ری است هو مراهتز لذا ضرو ،اهداف ن ام سلامت است

مشاوره بو صتور  اهلایتو بتو بررستی علتت عتدم انجتام 

آزمایشا  ژنلایک بپردازند و مخاب  مالی مخاستبی در ایتن 

خصوص اخلاصاص داده نتود چترا هتو تولتد فرزنتد بتا 

اختلالات  متادرزادی و ژنلایلاتی بتار متالی زیتادی را بتو 

 .هخدخانواده و جامعو تحمی  می
 

 سپاسگزاری
زنلای مازندران حامی مالی پتژوهش دانشگاه علوم پ

هدام از نویسخدگان این مطالعو تعتار  هیچ. حاضر است

مخافعی برای انلاشار این مقالو ندارند. نویسخدگان ایتن مقالتو 

از مسئولین دانشلاده، معاونتت پژوهشتی، هلاابخانتو مرهتز 

مشاوره ژنلایک و همتو عزیزانتی هتو در در ایتن امتر متا را 

 دارند.و قدردانی را اعلام مییاری هردند همال تشلار 
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