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نمودارنامه  ژنتیک پزشکی
تألیف، تدوین و  گردآوری:
محمدمهدی صمدیان



بسمه تعالی

در طی چندین سال تحصیل و تدریس در علوم پزشکی به کرات به دانشجویان و داوطلبینی 
برخوردیم که علی رغم تلاش فراوان برای مطالعه و یادگیری مطالب پرحجم کتب علوم 
پزشکی، نمی توانند سر جلسه امتحان یا کنکور نتیجه مطلوب را بگیرند. با بررسی شیوه 
مطالعه این افراد به این نتیجه رسیدیم که بسیاری از آن ها توانایی دسته بندی و تفکیک 
مطالب و نگاه کل به جزء را در ذهن خود ندارند. آن ها فقط ملغمه ای از جملات و اسامی را در 
ذهن خود می سپارند و در نهایت پس از چندین بار مطالعه نتیجه مطلوب را کسب نمی کنند.

مشکل کجاست؟! مشکل این است که این افراد از ابتدا به مطالب به صورت جزء به جزء 
پزشکی  ژنتیک  مثل  درسی  ناشناخته  جزیره  به  فرود  از  قبل  حالی که  در  نگریسته اند، 
می بایست از بالا مختصات کلی آن را در ذهن ترسیم کرد. دقیقاً مثل نرم افزار نقشه گوگل 
)google map( یک بار نمای کلی نقشه را با دیدن نام مناطق، اتوبان ها در نظر می گیرید 
و سپس بر روی فلان خیابان یا کوچه زوم می کنید. نگاه کل به جزء و دسته بندی شده در 
مطالعه نیز به همین صورت است. اگر شما مطالب را در قالب نکات مجزا حفظ کنید، هیچ 

وقت نمی توانید ارتباط آن ها را با یکدیگر متوجه شوید.
این مسئله ما را بر آن داشت که کتاب را بر این اساس برنامه ریزی و طراحی کنیم و با قبول 
زحمت  بسیار نویسندگان عزیز، این اثر اکنون پیش روی شماست. تنها کاری که شما انجام 
می دهید، این است که کتاب را باز کنید و بخوانید!! خلاصه برداری نکنید، فقط سعی کنید 

ارتباط مطالب را با هم پیدا کنید و دیگر هیچ ...

مدیریتمؤسسهعلمیانتشاراتیسنا»سامانهنوینآموز«
دکترهادیطغیانی-دکترمنیرهملکی

مقدمه ناشر



ژنتیک در دهه های اخیر، در میان همه ی زمینه ها به ویژه در قلمرو پزشکی، سریع ترین پیشرفت را داشته 
و روزی نیست که از رمز و راز ژن ها و کارکردهای آنها در سلامتی و بیماری انسان پرده برداشته نشود.

از جمله موارد بیان کننده ی ارزش و برتری علم ژنتیک و ژنوم انسانی این است که از ژنتیک پزشکی 
می توان به عنوان پل ارتباطی بین رشته های بالینی و پایه یاد کرد و از سوی دیگر برخلاف سایر علوم 
بالینی که دیدگاه درمان را دنبال می کنند، پیشگیری و ژن درمانی را مد نظر قرار می دهد در نتیجه از 
آنجایی که همیشه پیشگیری بهتر از درمان است اهمیت این شاخه از علم به طور کامل آشکار می گردد.

این کتاب به صورت نموداری الگوریتمی برای یادگیری بهتر و مفهومی تر دانش ژنتیک پزشکی با متنی 
روان و با توجه به منابع معتبری همچون ژنتیک پزشکی امری، استراخان مولکولی، تامپسون و ... نگارش 
شده است و در ادامه ی هر فصل برای تثبیت بیشتر مطالب سوالات تستی همراه با پاسخ های تشریحی 
تنظیم شده است که با سر فصل مصوب برای آموزش ژنتیک پزشکی به دانشجویان علوم پزشکی در 
کشور هماهنگی دارند. همچنین مجموعه ی حاضر شامل آزمون های دو سال اخیر ورودی کارشناسی 
ارشد ژنتیک پزشکی وزارت بهداشت همراه با پاسخ های آن ها می باشد تا محک نهایی برای دانشجویان 
علاقمندی باشد که این کتاب را مطالعه نموده اند تا در پایان به میزان پوشش بالای 96 درصد این کتاب 
پی ببرند. توضیحات مربوط به پاسخ ها به صورت کاملا تحلیلی و براساس منابع معتبر و جدید ارائه شده 
است. امیدوارم این کتاب برای دانشجویان دوره کارشناسی ارشد و دکتری تخصصی ژنتیک پزشکی، 

دانشجویان پزشکی، زیست شناسی و دیگر علاقه مندان مفید واقع شود.
از استادان، صاحب نظران و تمام خوانندگان استدعا دارم نظرات، انتقادات و پیشنهادات خود را با ما در 

میان بگذارند.
در انتها خدای بزرگ را که توفیق نگارش کتاب "نمودارنامه ژنتیک پزشکی" را عنایت فرموده، سپاس 

گذارم.
محمدمهدیصمدیان
پاییز1397
Sa_soheil@ymail.com:آدرسپستالکترونیکیجهتهرگونهانتقادویاپیشنهادی

مقدمه مؤلف



با خراش و ثبت کد بالا در سایت bookadds.ir می توانید به موارد زیر
دسترسی پیدا کنید:

1: دریافت فایل ویرایش های علمی و املایی کتاب
2: لیست فیلم های آموزشی مربوط به کتاب در App همراه سنا

3: دانلود رایگان  فایل های مشاوره ای مفید  و پاسخ تشریحی سؤالات ...

ویژگی فیلم های آموزشی:
تدریس توسط اساتید مؤسسه سنا

بررسی نکته به نکته مباحث
آموزش روان و سلیس مطالب 

صرفه جویی در زمان و دسترسی در هر مکان )تلفن همراه(
آموزش براساس اهمیت مطلب در کنکور  سال های اخیر 

فایل ها و فیلم های آموزشی کتاب
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دیدگاه ارسطو و بقراط در مورد علم ژنتیک:خصوصیاتمهمتوسطمنیمردانتقالمییابدونقشخونقاعدگی�
بهعنوانمحیطکشتورحمبهعنوانانکوباتورعملمیکند.

اولینبارHomosapiens)انسانامروزی(،حدود200000سالقبلدراطرافآفریقایشرقیدیدهشد.�
لوونهوکودگرافدرقرن17توانستندوجوداسپرموتخمکراتشخیصدهندوهمچنینچگونگیانتقال�

صفاتفردمادهبهفرزندانتعیینشد.
دیمائوپرتوئیسوجوزفآدامزرویصفاتوراثتیمانندانگشتاناضافی)پلیداکتیلی(وفقدانرنگدانه)آلبینیسم(�

مطالعهکردند.
جوزف آدامزنشاندادمکانیسمهایمتفاوتیبرایوراثتوجوددارد)باانتشاررساله(واینرسالهدرمشاورهژنتیک�

بهعنواناساسمشاورهاستفادهشد.
مندلدر1865نتایجخودراارائهکردودرسال1900توسطدوریس،کورنزوفونتشرماکبازگوییوبررسی�

شد)کشفژنهاوچگونگیوراثتآنها(.
واژهژندرسال1909توسطجانسنبیانشدکهازکلمهپانژنکهتوسطدیوریسمعرفیشدهبودمشتقشده�

است،همچنینکلمهپانژنازکلمهپانژنسیسکهتوسطداروینبیانشدهبودارائهگردید.
اشکالمیتوزیدرانسانازاواخردهه1880مشاهدهشدند.�
والترساتنوتئودوربووریدرسال1902دریافتندکهکروموزومهاحاملعاملهایوراثتییاژنهاهستندودر�

پیآنتوماسمورگان،نظریهکروموزومیساتنرابهنظریهیژنیتغییرداد.
آلفونسجانسن،تشکیلکیاسمامیانکروموزومهایهمولوگرادرمیوزمشاهدهکرد.�
سیریلدارلینگتون)1930-1920(بهآشکارسازینقلوانتقالاتکروموزومیپرداخت.�
دردهه1920واژهژنومواردفرهنگگفتمانیدنیاشد،واژهژنوممشتقشدهازدوواژهآلمانیژن+ome)برگرفته�

ازکلمهکروموزوم(است.
درسال1921تئوفیلیسپینتر،شاگردبووریدریافتکهتعدادکروموزومهایطبیعیدرانسان48عدداست.�
درسال1956تیجوولوانتعداددرستکروموزومهایانسانیرا46عدداعلامکردند.�
کوررنگی� وراثت الگوی که کرد مشاهده و کرد تحقیق کوررنگی و هموفیلی بیماری دو برروی دالتون جان

)دالتونیسم(وهموفیلییکساناستبهاینمعناکههردووابستهبهXهستند.
درسال1902ویلیامباتسونوآرچیبلدگارودبیماریآلکاپتونوریرابهعنواناولینصفتتکژنیشناساییکردند.�

H بیماریآلکاپتونوریبهعلتناتوانیدرمتابولیزهکردنهموجنتیسیکاسیداست،ادراراینافراددرمعرض
هوایاقلیاتیرهمیشود،افرادمبتلابهاینبیماریمستعدداشتنآرتریتدرمفاصلبزرگهستندواطفالی

کهبهاینبیماریدچارمیشوند،پوستشاندرونپوشکبیرنگمیشود.
J اینبیمارییکاختلالکمیابARاستکهدرسال1996کلونسازیژنآنبررویکروموزوم3

صورتگرفت.
واژهاختلالمادرزادیمتابولیسم)Inborn Error of Metabolism(توسطگارودمطرحشد.�
علاوهبرآلکاپتونوری،گارودپیشنهادکردکهآلبینیسموسیستینورینیزتوارثARدارند.�
�OnlineMendelianInheritancein(درسال1966ویکتورمکیوسیکفهرستیازبیماریهایتکژنی

OMIMتهیهکردکهرشداینفهرستنماییبودوتاسال2016حدود23600بیماریدرآنثبتشد. )Man
سندرمداوندرسال1959شناساییشدوکشفهایمشابهینظیرترنروکلاینفلترنیزدراینسالصورت�

گرفت.
درسال1970کیفیتفنونرنگآمیزینواربندیکروموزومیباپیشرفتتکنیکهاینواربندیافزایشیافت.�
درسال1977باکتریوفاژاولینژنومیبودکهتوالییابیشد.�
درسال1980والترگیلبرتوفریدریکسنگرموفقبهکسبجایزهنوبلشدند.�
درسال1958اولینجایزهنوبلبرایتعیینتوالیآمینواسیدیانسولینبهسنگراعطاشد،اوتنهادانشمندانگلیسی�

بودکهبرنده2جایزهنوبلشد.
درسال1962فرانسیسکریکوجیمزواتسونوموریسویلکینزموفقبهدریافتجایزهنوبلشدند.�

 تاریخچه



رکشزپ مچع رأ چآچریثأتچو چیتچژ هچخیرات3 فصی یکف

پروژهژنومانسان)HCG(درسال2004تکمیلشد.�
تعیینتوالی 180میلیونجفتبازژنومدرزوفیلاملانوگاستردرسال1999کاملگردید.�
فرانسیس گالتونکهاکثرتحقیقاتومطالعاتاوبراساسمطالعهدوقلوهاییکسانبود،مفهومضریب بازگشتی �

)ضریب رگریسیون(رابیانکرد)بهعنوانوسیلهایبرایتخمینمیزاندرجهتشابهبینخویشاوندانمختلف(

H درنقطهمقابلصفاتتکژنیکهعملکردیکژنبهطورمستقلصورتمیگیرد.
J اینمدلتوارثکمیبرایتوضیحالگویتوارثیبسیاریازبیماریهاینسبتاًشایعبکاررفتهاست،
مانندبدشکلیهایمادرزادیهمچونشکافکامولبوبیماریهایباتاخیرسنبروزمثلفشارخون،

دیابتوآلزایمر

کروموزومازدوواژه»کروم«بهمعنایرنگو»زوم«بهمعنایجسمتشکیلشدهاست.�
واژه مندلبرایالگوهایمتفاوتوراثتیباویژگیتکژنیونیزبرایبیماریهایناشیازنقائصتکژنی�

بکارمیرود.
آللمورفیاآلل:ژنهایمسئولصفاتمتضادراآللمورفیابهاختصارآللمینامند.�
بیماری های پلی ژنی یا مولتی فکتوریال:ژنهادرچندینلوکوسباهمتعاملداشتهتااستعدادابتلابهبیماریرا�

دربرابراثراتنامطلوبمحیطیایجادکنند.
بروز)Incidence(:بهمقدارمواردجدیدایجادشدهاشارهدارد.�
شیوع)Prevalence(:بهنسبتیازجمعیتمبتلادرهرزماناشارهمیکند.�

  شیوع یک بیماری معمولاً کمتر از بروز آن است.
بسامد)Frequency(:یکواژهعمومیوفاقدویژگیعلمیاست.�

  اغلب مترادف با واژه بروز است.
مادرزادی)Congenital(:بیماریدرزمانتولدوجودداردمانندشکافکامکهمیتواندارثییاغیرارثیباشد.�

اصلیکنواختی(Lawofuniformity):همهزادههادرنسلاولیکسانوهتروزیگوتهستند.

صفاتباهممخلوطنمیشوندومیتواننددرنسلهایبعدیظاهرشوند. 
     اصلجدایی(Law of segregation):هرفرددوژنبراییکصفتداردکهتنهایکیدرهرنوبتانتقالمییابد.
اصلجورشدگی(independent assortment):اعضایجفتژنهایمتفاوتبهنحویمستقلازهمبهزادهها

انتقالمییابند.

درسال1953جیمزواتسونوفرانسیسکریکبهکمککریستالوگرافیپرتوXبررویDNAکهتوسطویلکینز�
وفرانکلینصورتگرفتهبود،ساختارDNAراکشفکردند.

درسال1940بیانشدکهDNAنقشکلیدیبهعنوانمادهژنتیکیدارد.�
درسال1849اسیدهاینوکلئیککشفشدند.�
درسال1928فردگریفیتاصلترانسفورماسیونرابیانکرد.�
درسال1944اسوالدآوری،مکلینمککارتیوکولینمکلودDNAرابهعنوانمادهژنتیکشناساییکردند.�
ارتباطتوالیبازهایDNAوتوالیاسیدآمینهدرسال1960تعیینشد.�
فرانسیسکریک،پلزامکنیکوماهلونهوگلندموفقبهشناساییمولکولtRNAشدند،کهتوسطروشهای�

توالییابیDNAتاییدشد.
کمخونیداسیشکلدرسال1957اولینصفتژنتیکیبودکهدر سطح مولکولی و با تعیین توالی پروتئین ها �

مشخصشد.

چند واژه
 مهم

اصول مندل

 DNA
به عنوان 
اساس و 

پایه وراثت 
و تاریخچه 
کشف آن

چه
یخ

تار
 

1

2
3



مؤسسه علمی انتشاراتی  4نمودارنامه ژنتیک پزشکی 

بیشترینمطالعاتبررویآنانجامشدهاست.�
بهآسانیدرآزمایشگاهتولیدمثلمیکنند�
تولیدمثلسریع)25-20نسل(درهرسال�
دارایشماریویژگیکهبهآسانیتشخیصدادهمیشوند)وراثتمندلی(.�
چهارجفتکروموزوم،هرکدامظاهریمتمایزدارند.�
کروموزومهایغددبزاقیلارودروزوفیلاازبزرگترینکروموزومهایشناختهشدهاند�

تجمعجهشهایسوماتیکیوناهنجاریکروموزومینقشعمدهایدرایجادسرطاندارند.�
همهبیماریهابااساسژنتیکی،توارثینیستند.�
همهناهنجاریهاازنظرسنآغازوهمچنینتمامناهنجاریهایمادرزادیمنشاءژنتیکیندارند.�

بهعنوانمثالبیماریهانتینگتونمادرزادینیستوهمچنینازهمگسیختگیجنینیمنشاءژنتیکیندارند. 
همهناهنجاریهایمادرزادیژنتیکیازنظرخاستگاهیمادرزادیمحسوبنمیشوند.�

اولینروشواقعاکاربردیتوالییابیبراساسشکستگیدرموقعیتبازهایویژه،پسازتغییرشیمیاییمولکولهای�
DNAبودکهتوسطوالتر گیلبرتابداعشد.

تکنیکمبتکرانهفریدریکسنگردرسال1975برپایهخاتمهزنجیرهدیدئوکسینوکلئوتید،توانستموثرقابل�
اطمینانوبارادیواکتیویتیکمظاهرشود.

 
این تکنیک ها مبنای آغاز پروژه ژنوم انسان را شکل دادند.  

توالییابیسنگربهاندازهتوارثمندلیوکاتالوگمکیوسیکدارایاهمیتاست.�

 1 سقطهایخودبهخودی:

همه 1
4 یکناهنجاریکروموزومیدر50-40درصدهمهسقطهایسهماههاولحاملگیوجوددارد.

حاملگیهایشناختهشدهبهسقطخودبخودیختممیشوند.
حداقل10درصدهمهبارداریهایشناساییشدهدارایناهنجاریکروموزومیاند.

 2 دورهنوزادی:

3درصدداراییکناهنجاریعمدهاندکهحداقل50درصدبهشکلکاملیانسبیبهدلیلعاملهای
ژنتیکیاست.

میباشد. 1
100 و 1

میزانبروزناهنجاریهایکروموزومیوبیماریهایتکژنیدرنوزادانبهترتیب200
 3 دورهکودکی:

14-12درصدکودکانمدرسهایمشکلاتاندامهایرشدیرانشانمیدهند.
50درصدکلنابیناییهایکودکیو50درصدناشنواییهایکودکیو50درصدمواردمشکلاتیادگیری

رابیماریهایژنتیکیمسئولند.
درکشورهایپیشرفتهبیماریهایژنتیکیوبدشکلیهایمادرزادیباهممسئول30درصدپذیرشهای

بیمارستانیکودکانو40-50درصدمرگهایدورانکودکیاند.
 4 دورهبزرگسالی:

1درصدکلبدخیمیهاتوسطتوارثتکژنیایجادمیشوند.
5-10درصدسرطانهایشایعمانندسرطانهایپستان،تخمدانوکولونیکجزءتوارثیقویدارند.

تاسن25سالگی5درصدازجمعیتعمومییکبیماریرانشانمیدهندکهعواملژنتیکینقشمهمی
درآندارند.

بیشاز50درصدجمعیتبزرگسالانمسندرکشورهایپیشرفتهداراییکمشکلمشخصژنتیکیمیباشند.

بیماری های 
ژنتیکی 

سوماتیکی 
اکتسابی

توالی یابی 
DNA

تأثیر 
بیماری های 

ژنتیکی

مزایای 
مگس سرکه 

دروزوفیلا 
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تعدادژنتقریبا20000ژنتخمینزدهشدهاستکهبسیاریازژنهاقابلیتاجرایچندیننقشرادارند.
اشتراکگذاشتن به HumanVariomeProjectتکمیلشدهاستکههدفآنجمعآوریو انسانتوسط پروژهژنوم 

واریانتهایمربوطبهتوالیDNAدرسراسرجهاناست.
توالییابیکلاگزوم)S)WESکشفژنهایعاملبیماریرابهمیزانانبوهیتسهیلکردهاست.

توالییابیکلژنوم)S)WGSبرایمقاصدبالینیخاصبکارمیرود.
برایبهرهمندیمستقیمبیمارانپروژههایینظیررمزگشاییاختلالاتتکاملیدرمرکزسنگرو100000ژنومدرانگلستان

کاربرددارد.
GenBank -Ensemble-DDBJ:نمونههاییازپایگاههایاطلاعاتی

UKbiobank:500هزارنفردرسن69-40سالبرایبررسیوپیشرفتبیماریهایشایعونقشروشزندگیواستعداد
ژنتیکیراموردبررسیقرارمیدهد.

تعدادفنوتیپهاییکهاساسمولکولیآنهاشناختهشده،5500استوتعدادژنهاییکهفنوتیپشاندراثرجهشایجادمیشود
3400تاست.

اولینآزمایشبرایتشخیصعدمتعادلهایژنومیدرصورتدردسترسبودن؛CGHArrayاست.
هیبرید=هتروزیگوت
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1 فصل  سوالات 
تاریخچه ژنتیک و تاثیر آن بر علم پزشکی

1 نتایج مندل، فرضیه مخلوط شدن )Blending( را نقض می کند، زیرا که 

نتایج مندل نشان داد که هر یک از صفات در افراد نسل دوم ...
H مشخصاً شبیه یکی از والدین است
J حد واسط بین صفات والدین است

K منشاء مادری دارد
L منشاء پدری دارد

OMIM 2 به چه چیزی اشاره می کند؟

از طریق  که  ژنتیکی شناسایی شده  بیماری های  به  مربوط  اطلاعات   H
Online در اختیار عموم قرار می گیرند

مندلی  توارث  از  که  میتوکندریایی  بیماری های  به  مربوط  اطلاعات   J
پیروی نمی کنند، از طریق Online در اختیار عموم قرار می گیرند

 Online اطلاعات مربوط به اصول توارث مندلی در انسان که از طریق K
در اختیار عموم قرار می گیرند

از  که  گزارش شده  کروموزومی  اختلالات  انواع  به  مربوط  اطلاعات   L
طریق Online در اختیار عموم قرار می گیرند

3  در آمیزش هیبرید AabbCCAaBbCc احتمال داشتن فردی با فنوتیپ 

AbC چقدر است؟
1
8

 J   1
16

 H

 3
8

 L   3
16

 K
4  کدامیک از دانشمندان زیر فهرستی برای بیماری های ژنتیک تک ژنی 

تهیه کرده است که به طور مرتب در حال اصلاح و تکمیل است؟
Victor Mc Kusick J  Maclyn Mc Carty H
Rosalind Franklin L  William Bateson K

5 کدام گزینه در مورد شیوع )Prevalence( و بروز )Incidence( یک 

بیماری ژنتیکی صحیح می باشد؟
H شیوع معمولًا کمتر از میزان بروز آن در هنگام تولد خواهدبود 

J شیوع معمولًا بیشتر از میزان آن در هنگام تولد خواهدبود
K شیوع و بروز معمولًا با هم برابر می باشند 

L شیوع با بروز رابطه معکوس دارد 

6  کدام یک از گزینه های زیر در مورد بیماری های ژنتیکی صدق می کند؟

H شیوع )Prevalence( یک بیماری ژنتیکی بطور معمول از میزان بروز 
)Incidence( آن در هنگام تولد کمتر است 

J ناهنجاری های ارثی، در واقع همان ناهنجاری های مادرزادی هستند 
K در 4 تا 5 درصد تمام سقط های تشخیص داده شده در سه ماه نخست 

بارداری، یک ناهنجاری کروموزومی وجود دارد
L ناهنجاری های ژنتیکی که از سن 30 سالگی به بعد فنوتیپ خود را 

نشان نمی دهند، از الگوی غالب اتوزومی پیروی می کنند 

7 کدام عبارت در مورد ناهنجاری های مادرزادی صحیح است؟

محسوب  مادرزادی  خاستگاهی  نظر  از  ژنتیکی  ناهنجاری های  همه   H
می شود 

بیماری به هنگام  یا  این مفهوم است که یک وضعیت  مادرزادی به   J
تولد موجود باشد

K همه ناهنجاری های ژنتیکی در ارتباط با سن آغاز، مادرزادی محسوب 
می شوند 

L اکثر ناهنجاری های مادرزادی غیر ارثی بوده و مربوط به عوامل دوران 
بارداری می باشند

8  اولین شواهد قطعی که نشان داد DNA و نه پروتئین، ماده ژنتیکی را 

تشکیل می دهد توسط چه کسی و در چه زمانی ارائه شد؟
  Avery 1944 J  Sutton 1903 H

  Watson 1949 L  Griffith 1928 K
هم  از  پیش  سال  چند  حدود  Neanderthal, Homosapiensها  9 

شدند؟  )split( تفکیک 
H حدود 50,000 سال قبل

J حدود 250,000 سال قبل
K حدود 500,000 سال قبل

L حدود 2,500,000 سال قبل
10  در انسان لکوس های A و B و C بر روی اتوزوم های مختلف واقع اند 
و لکوس R وابسته به کروموزوم X است. در آمیزش مرد aa Bb cc R با 
زن Aa Bb Cc Rr انتظار دارید چه نسبتی از پسران فنوتیپ مشابه پدر را 

نشان دهند؟
1
32

  J   1
16  H

 3
64

  L   3
32

 K
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1 پاســخ تشــریحی سوالات فصل 
تاریخچه ژنتیک و تاثیر آن بر علم پزشکی

1 . L K J H

بر اساس اصل یکنواختی )Law of uniformity(: همه زاده ها در نسل اول 
یکسان و هتروزیگوت هستند. )صفات با هم مخلوط نمی شوند و می توانند در 

نسل های بعدی ظاهر شوند.(

2 . L K J H

3 . L K J H

آمیزش را برای هر جفت ژن به صورت مستقل محاسبه می کنیم:

 Aa Aa A a� � , �× = 3
4

1
4

 Bb bb B b× =� � , � 1
2

1
2

 Cc CC C� �× =
1
1

 3
4

1
2

1 3
8

( ) ( )� �A bb C− −− × − −− =( )×   

4 . L K J H

 OMIM در سال 1966 ویکتور مک یوسیک فهرستی از بیماری های تک ژنی
این  رشد  که  کرد  تهیه   )Online Mendelian Inheritance in Man(

فهرست نمایی بود و تاسال 2016 حدود 23600 بیماری در آن ثبت شد.

5 . L K J H

شیوع  و  دارد  اشاره  شده  ایجاد  جدید  موارد  مقدار  به   ،)Incidence( بروز 
)Prevalence(، به نسبتی از جمعیت مبتلا در هر زمان اشاره می کند و نکته ی 

موردتوجه این است که شیوع یک بیماری معمولًا کمتر از بروز آن است

6 . L K J H

به پاسخ سوال »5« مراجعه شود

7 . L K J H

مادرزادی )Congenital(، بیماری در زمان تولد وجود دارد مانند شکاف کام که 
می تواند ارثی یا غیر ارثی باشد.

8 . L K J H

در سال 1944 اسوالد آوری، مکلین مک کارتی و کولین مک لود DNA را 
به عنوان ماده ژنتیک شناسایی کردند.

9 . L K J H

انسان نئاندرتال حدود یک میلیون سال قبل از آفریقا مهاجرت کرده و برطبق 
تئوری، در حدود 50000 سال قبل با وارد شدن انسان مدرن به اروپا منقرض 

شدند.

10 . L K J H

مانندسوال3عملمیکنیم:
1
2

3
4

1
2

1
2

3
32

� � � � � � �aa Bb cc RY( ) ( )× ( )× ( )× = 
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اساس سلولی و مولکولی 
۲توارث
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نوکلئوتید:]قند+باز+فسفات[�

ناحیهتیرهدرهستههستک�
غشاءهستهپوششهستهایمنافذهستهایارتباطهستهباسیتوپلاسم�
محلRNA:درسیتوپلاسموبخصوصدرغلظتهایبالادرهستک�
محلDNA:بهطورعمدهدرکروموزومهایافتمیشوددرهسته�
اندامکهایدرونسیتوپلاسمکهتنهابامیکروسکوپالکترونیقابلمشاهدهانددستگاهگلژی،میتوکندری،�

پراکسیزومولیزوزوم
سنتزهردورشتهDNAمکملموازیمعکوس)antiparallel(،درجهت'5به'3رخمیدهد:�

H رشتهپیشرو:پیوستهوبدونانقطاعسنتزمیشود.
J رشتهپسرو)پیرو(:ایجادقطعههایاوکازاکیوسپسقطعههایاوکازاکیتوسطDNAلیگازبهممتصل

میشوند.

مارکرDNAوRNAبهترتیب:T)تیمین(وU)یوراسیل(میباشد.�
مبداءهایهمانندسازیمجاورهم50تا300کیلوبازازهمفاصلهدارند.�

20تا80مبداءهمانندسازیخوشههایاواحدهایهمانندسازیراتشکیلمیدهند. 
فرایندهمانندسازیDNAنیمهحفاظتیزیرایکرشتهازهرمولکولدورشتهایدختریحاصل،جدید�

ساختهشدهاست.

علاوهبرپیچخوردگیاولیهمارپیچDNA،پیچشثانویهحولدانههایهیستونیکرویکهنوکلئوزومهارا
تشکیلمیدهند،وجوددارد.

سومین،پیچشنوکلئوزومهابهصورتفیبرهایکروماتینیوجودداردکهلوپهایبلندیرابررویاسکلت
پروتئینهایغیرهیستونیاسیدیتشکیلمیدهند.

سپسباپیچشهایمحکمبهصورتکروموزومزیرمیکروسکوپنوریمشاهدهمیشوند،بهکلساختارمدل
سولنوئیدیگفتهمیشود.

نوکلئوزید

نگاه کلی
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اگرDNAدناتورهشوددوبارهبهصورتدورشتهایدرمیآیدکهسرعتاینعملنسبتبهتوالیهایمنحصربفردو�
تکراریدرآناست.

70-60درصدژنومانسانتوالیDNAباتعدادکپیکمیامنحصربفرد.�
40-30درصدژنومانسانتوالیDNAبسیارتکرارییاباتکرارمتوسط)رونویسینمیشوند(.�

	 	
											DNA	ماهواره 												توالی	های	DNA	پراکنده		 	

ژنهایهستهای�
تخمینزدهشدهکهحدود20000تا25000ژندرژنومهستهایوجوددارد.

نواحیسانترومریوهتروکروماتینیاکثراًغیرکدکننده
بیشترینچگالیژنیدرنزدیکینواحیتحتتلومریمشاهدهمیشود.

کروموزوم19و22غنیازژنو18،4و21نسبتاًژنکمیدارند.
کوچکترینژن1اگزون

بزرگترینژنTTN)تیتین(363اگزون)بیشترینتعداداگزون(وهمچنینبزرگتریناندازهاگزونمنفردرا
دارد)17106جفتباز(

ژنهایبسیاریدارایعملکردهایمشابهیاندکهطیوقایعمضاعفسازیژنیدراشتقاقتکاملیایجاد
شدهاندوخانوادههایچندژنیراتشکیلمیدهند.

خانوادههایچندژنی�
خانوادههایژنیکلاسیکمیزانزیادیتشابهتوالینشانمیدهند.

tRNAوrRNAمیباشد.  

انواع 
توالی های

DNA 

لی
ه ک

گا
ن

برخیبهصورتفیزیکیدرنزدیکیهمدرخوشههاییقراردارند:مثلًاαوβگلوبینبهترتیببرروی
کروموزومهای11و16

سایرمواردبهطورگستردهایدرسراسرژنومبررویکروموزومهایمتفاوتپخششدهاند.

Hoxهومئوباکس  

انواع 
توالی های 

DNA


