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 :تاریخ اتمام طرح

16/4/1402 

 :نوع مخاطب طرح

  ها و عموم مردمرسانه

 سیاست گذاران درمانی

 متخصصین سلامت

 خبر پژوهش:

های قومی شیوع گروه در برخی ،کمبود ارثی فاکتور هفت انعقادی بیماری خونریزی دهندهافراد دارای  های ژنتیکیبرخی جهش

 بیشتری دارند. 

 

 سایر اخبار منتشر شده از طرح:

جلوگیری  ،انعقادی از تولد فرزند مبتلا به کمبود فاکتور هفت دمی توانت بیماران از مناطق مختلف ایران فاکتور هف ژنشناسایی 

 .کند

 
 :پیام پژوهشی

شد. در حالی انعقادی از نظر بالینی می تواند بدون علامت بوده و یا 7کمبود فاکتور  شدید همراه با سط تا  که  با علائم خفیف، متو

ذهنی ناشددی از خونریزی  با مرگ و میر نوزادان و یا بروز ضددایعه های جبران ناپذیری مانند عقب ماندگی فرم شدددید بیماری، ابلب

های خونریزی های دائمی از بینی و لثه یا قائدگی های مکرر،کبودی توسددط بصددورتمغزی در دوران نوزادی همراه اسددت، فرم م

های گاه به گاه تنها بصددورت خونریزی ها بروز می یابد. فرم خفیف بیماری ابلب بدون علائم جدی بوده وپرخون در خانم طولانی و

بدون علامت  . برخی از مبتلایان نیز کاملاً از نظر بالینیدهدها خود را نشدددان میخانم های طولانی و پرخون دراز بینی یا قائدگی

سی ستند و تنها در برر شگاهی می توان به وجود بیماری دره صی در کمبود آنها پی برد. همین امر پیچیدگی های آزمای شخی های ت

ری در آنها دینی می شددود که بیماوال انعقادی را دامن می زند و سددبب بروز ناگهانی افراد مبتلا به فرم شدددید در ارثی فاکتور هفت

 تشخیص داده نشده است.
 

های ژنتیکی عامل بیماری در سراسر کشور یکسان جهش یکی از دستاوردهای پژوهش انجام شده این بود که به نظر می رسد شیوع

که  FVII ژن 790در موقعیت  C جمعیتها شیوع بیشتری دارند. بعنوان مثال، حذف نوکلئوتید ها در برخینیست و برخی جهش

لر شیوع قابل توجهی دارد. این جهش در ناقلان بدون علائم  پیشتر در دنیا گزارش نشده است، در بیماران برب ایران و اقوام کرد و

 دیگر در ایران یک جابجایی نوکلئوتید بیماران سبب خونریزی مغزی شدید در بدو تولد و مرگ نوزاد می شود. جهش شایع است اما در

A به G است که اولین اسید آمینه ژن FVII شدید بیماری  تغییر می دهد. این جهش نیز باعث بروز فرم لینیعنی متیونین را به وا

نفر  11بیمار هموزیگوت و  5گزارش شده بود. در مطالعه حاضر  می شود و قبلًا تنها در یک بیمار در دنیا بصورت هتروزیگوت

با توجه به اثرات منفی که کمبود   .د که محل تولد این بیماران شمال شرق ایران استاین جهش گزارش شدن هتروزیگوت حامل

دارد، شناسایی  زندگی و اقتصاد خانواده فرد مبتلا، جامعه و سیستم بهداشت و درمان کشور ارثی فاکتور هفت انعقادی بر کیفیت

های مبتلا نقش مهمی دارد. نتایج حاصل از این در خانوادهتولد  خصوص در موارد شدید بیماری و تشخیص قبل ازهای بیماری بهژن

بیماران انتخاب کرد تا در  جغرافیایی-می دهد که نخستین جهش مورد بررسی را می توان بر حسب هویت قومی مطالعه نشان



ین از آنجا که این بیشتری به ارائه خدمات به این بیماران پرداخت. همچن های تشخیص صرفه جویی شده و بتوان با سرعتهزینه

استفاده از نتایج آن می توان از تولد فرزند مبتلا  بر روی ژن فاکتور هفت بیماران از مناطق مختلف ایران انجام شده است، با پژوهش

 .جلوگیری کرد به کمبود فاکتور هفت

 

 

 در این نشست خبری موارد زیر عنوان شد :

 .در برخی اقوام، شیوع بیشتری دارد های ژنتیکی عامل بیماری نقص فاکتور هفت،جهش

های ژنتیکی زاده، عضو هیئت علمی و استادیار گروه بیوتکنولوژی پزشکی دانشگاه علوم پزشکی زنجان، گفت: شیوع جهشدکتر حسن رکنی

 .ها شیوع بیشتری دارندها در برخی جمعیتعامل بیماری نقص فاکتور هفت، در سراسر کشور یکسان نیست و برخی جهش

 
صی از این ژن در بیماران برب ایران و اقوام کرد و لر دکتر رکنی شیوع قابل توجه جهش خا ست خبری ترجمان دانش به  ش شتمین ن زاده در ه

تر در دنیا گزارش نشده است، اشاره کرد و افزود: این جهش در ناقلان بدون علائم است اما در بیماران سبب خونریزی مغزی شدید در که پیش

 .د و مرگ نوزاد می شودبدو تول
 

شایع دیگری از این ژن در ایران، گفت: این جهش نیز باعث  شاره به جهش  شدید بیماری میوی با ا شود و قبلاً تنها در یک بیمار در بروز فرم 

  د.بودنیا گزارش شده 
  

جغرافیایی بیماران -حسددب هویت قومیوی خاطرنشددان کرد: نتایج مطالعات نشددان می دهد که نخسددتین جهش مورد بررسددی را می توان بر 

نه تا در هزی خاب کرد  ختانت ماران پردا به این بی خدمات  ئه  به ارا با سدددرعت بیشدددتری   .های تشدددخیص صدددرفه جویی شدددده و بتوان 

صوص علائم بیماری کمبود فاکتور دکتر رکنی ضیح در خ مت بوده و یا تواند بدون علاپرداخت و گفت: این بیماری از نظر بالینی می 7زاده به تو

 .با علائم خفیف، متوسط تا شدید همراه باشد



 

 

 
در ماندگی ذهنی ناشددی از خونریزی مغزی ناپذیری مانند عقبهای جبرانفرم شدددید این بیماری، ابلب با مرگ و میر نوزادان و یا بروز ضددایعه

ها های طولانی و پرخون در خانمی از بینی و لثه یا قائدگیهای دائمهای مکرر، خونریزیفرم متوسط بصورت کبودی دوران نوزادی همراه است،

 .یابدبروز می
 

های های گاه به گاه از بینی یا قائدگیاین محقق خاطرنشدددان کرد: فرم خفیف بیماری ابلب بدون علائم جدی بوده و تنها بصدددورت خونریزی

 .دهدها خود را نشان میطولانی و پرخون در خانم

 

 :ها و عموم مردمروه مخاطب، رسانهگپیشنهادات برای 

 
شت و درما ستم بهدا سی صاد خانواده فرد مبتلا، جامعه و  ن با توجه به اثرات منفی که کمبود ارثی فاکتور هفت انعقادی بر کیفیت زندگی و اقت

 .ی مبتلا نقش مهمی داردهاخصوص در موارد شدید بیماری و تشخیص قبل از تولد در خانوادههای بیماری بهکشور دارد، شناسایی ژن

های آزمایشگاهی می توان به وجود بیماری در آنها پی برد و همین تنها در بررسی و هستند علامت بدون  برخی از مبتلایان از نظر بالینی کاملا

شدید از والدینی میامر به پیچیدگی سبب تولد فرزندان مبتلا به فرم  شود های تشخیصی در کمبود ارثی فاکتور هفت انعقادی دامن می زند و 

 .که بیماری در آنها تشخیص داده نشده است

 و تست ژنتیک را انجام دهند تا از به دنیا آمدن فرزند سالم اطمینان حاصل نمایند. قبل از ازدواج آزمایشگردد پیشنهاد می


