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  فصل اول: ژنتیک چیست؟

  
  فصل اول

  ژنتیک چیست؟

  .باشدمیي علمی پدیده ي وراثت ژنتیک در واقع مطالعه 
ر انسان، یک جزء ژنتیکی دارد، که این جزء ژنتیکی هر خصوصیت و هر بیماري د تقریباً
ژنتیک  .گیردمیعوامل رفتاري نظیر ورزش، قرار  تأثیرو یا اینکه تحت  شودمیرده یا به ارث ب
که اطلاعات را  باشدمی. ژن یک واحد فیزیکی و عملکردي باشدمی هاژنمطالعه ي  در واقع

  است. DNA، ژن بخشی از کندمیبه نسل بعدي منتقل 
  :شودمیژنتیک به سه دسته ي اصلی تقسیم 

از یک نسل به نسـل   هاویژگیژنتیک کلاسیک (مندل): که بر انتقال خصوصیات و  -1
  دیگر متمرکز است.

، هـا ژن( ژنتیکـی متمرکـز اسـت    يمـاده علمـی روي  ي حیطهژنتیک ملکولی: این  -2
  ).هاژنمحصولات حاصل از ژن، و بیان 

علمی بر تغییرات و تنوع ژنتیکی که درون یک جمعیت ي حیطهاین ژنتیک جمعیت:  -3
  .کندمیو بین جمعیت ها وجود دارد، تمرکز 

  چرا مطالعه ي ژنتیک مهم و جذاب است؟

از موجودات اي گونهدر هر  ،بین نسلی ارتباطي حلقهچون انتقال اطلاعات ژنتیکی، یک 
ساس فرایندها و ساختارها در موجودات زنده ا و، پایه . از طرفی اطلاعات ژنتیکیباشدمیزنده 

  . ضمن اینکه ژنتیک نقش مهمی در سلامت انسان و تولید محصولات غذایی دارد.باشدمی
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در  DNA، در طول قرن بیستم حاصل شد. ساختار (gene)ما از ژن  قسمت اعظم فهمِ 
ي هاتوالی هاي آنالیزِقرن بیستم، روش  انتهاییِ سالِ 25اواسط قرن بیستم شناسایی شد. طی 

DNA انسانی. که در نهایت منجر شد به تعیین توالی ژنومِ ،معرفی شد  
  را از اجداد خود به ارث می برند؟  هاویژگیچطور موجودات زنده خصوصیات و 

هستیم. بعضی از خصوصیات مربـوط بـه ظـاهر     فوق سؤال در ژنتیک به دنبال پاسخِ ما
ي ردهات گسـت براي مثال رنـگ چشـم، قـد یـا وزن. خصوصـی     ، باشدمیموجود زنده  فیزیکیِ

یک فـرد در برابـر    و خصوصیات رفتاري گرفته تا مقاومت هاویژگی، از دیگري نیز وجود دارد
قد بلند و لاغر، به  ، براي مثال افرادشوندمیبیماري. خصوصیات و صفات، اغلب به ارث برده 

  داشت.لاغر خواهند  احتمال زیادي فرزندان بلند و
به ارث برده شده با محیطی  میان خصوصیات سایر صفت ها و خصوصیات از برهمکنشِ

. براي مثال یک کودك ممکن است تمایل به بلند شوندمی، حاصل کنیممیکه در آن زندگی 
که غـذاي کمـی وجـود دارد و بـه      کندمیقدي را به ارث برده باشد، اما اگر در جایی زندگی 

، کودك همچنان کوتاه قد باقی می ماند. مسیر برهمکنش و تقابل میان دشومیخوبی تغذیه ن
یک فرد  مرگ ژنتیک و محیط زیست براي تولید یک صفت، پیچیده است: براي مثال احتمالِ

اثر سرطان یا بیماري قلبی، هم به تاریخچه ي خانوادگی او بستگی دارد و هم بـه سـبک    در
  زندگی او.

 DNAنیز قطعات کوچکی از  هاژنو  شوندمیبیان و ظاهر  هاژنصفت ها به واسطه ي 
شـوند میدر کروموزم ها یافت  هاژن .اندشدهدگذاري مشخص کُ هستند که براي یک صفت .

کروموزوم که هـر یـک از    46، یعنی در مجموع کروموزومی دارند 23ي مجموعهدو  هاانسان
  .اشدبمییکی از والدین  از طرف ،تایی 23ي هامجموعه

  اطلاعات ژنتیکی به صورت زیر است: مسیر انتقالِ
  ژنوتیپ → mRNA → DNA →پروتئین  →عملکرد  →فنوتیپ 
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  : DNA ساختار ِ

 DNA، ملکـول  ژن ، و پایـه و اسـاس شـیمیاییِ   باشـد میعملکرد ژنتیکی، ژن  واحد بنیادینِ
ز قندها به یـک  فسفات تشکیل شده است، هر یک ا –قند ، از دو رشته حاويDNAِ. باشدمی
 ـ   DNAي رشـته یـا پیریمیـدین متصـل شـده اسـت. دو       نپوری بازِ دهاي بـه واسـطه ي پیون

کنار هم  (C)و سیتوزین (G)و بازهاي گوانین (T)و تیمین (A)هیدروژنی میان بازهاي آدنین
 دوتـایی  در کنار یکدیگر، یـک مـارپیچِ   DNAي رشته دو. به این ترتیب شوندمینگه داشته 

)double helix( دهندمی را شکل.  
   Gو  A شامل، پورین ها بازهاي دو حلقه اي هستند •
 ) RNA) در U( و اوراسیل ( Cو  T شامل، هاي تک حلقه اي هستندپیریمیدین ها باز •
• A  وT  شوندمیبا دو پیوند به یکدیگر متصل. 
• C  وG  شوندمیبا سه پیوند به یکدیگر متصل. 

   

  
  DNA ايرشتهو دو : ساختار مارپیچی  1تصویر 
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  : ساختار بازهاي تک حلقه اي و دو حلقه اي 2تصویر 
  

DNA ِکـه بـا    باشـد مـی فسـفات   -ي قنـد هـا رشـته دوتایی دارد، داراي  ساختار مارپیچ
 .شوندمیبه هم وصل  DNAي رشته، دو Tو Aیا  Gو Cپیوندهاي هیدروژنی میان بازهاي 

  .شودمیمشخص  ،ریبوز است که در قند 5 ́ یا 3́برحسب محل DNAي هارشتهآزاد  انتهايِ
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  DNAفسفات   –ي قند هارشته: 3تصویر 
  

  
  

  : ساختار قند ریبوز و دئوکسی ریبوز4تصویر 
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  : ساختارِ یک نوکلئوتید5تصویر 

  

  : mRNAو ترجمه ي  DNAرونویسی از 

 ي سـنتز شـده  ي رشـته ر ، و دشـوند میآن از هم جدا ي رشته، دو DNAاز برداري کپیطی 
 Gدر مقابل  Cو  T در مقابلِ A، یعنی شودمیتعیین  لگواي رشتهوالی بازها بر اساس جدید، ت

بـرداري  کپـی ضـروري کـه بـراي    ، اطلاعـات  خـود  ، در ساختارDNAِبنابراین  .گیردمیقرار 
  .باشدمیضروري است، دارا 

 ـDNAهمچنین تـوالی بازهـا در    کـه در نهایـت سـاختار     نـد کمـی دهایی را فـراهم  ، کُ
ش چیني نحوه. اندشدهتشکیل  از زنجیرهاي آمینواسیدها پروتئین. کنندمیرا تعیین ها پروتئین
. توالی استهر پروتئین  خواص منحصر به فرد يکنندهتعیین  گیري آمینواسیدها،قرار و ترتیبِ

دارد و بـراي  وجـود   DNAي رشـته توالی بازها که در  برحسبِ آمینواسیدي در یک پروتئین،
  ، تعیین می گردد.دگذاري شدهپروتئین کُ

، شوندمینامیده  (codon)دون کُ باز که اصطلاحاً 3، به واسطه DNAدر آمینواسید  هر
بازهـا   ي یک آمینواسید است. توالی پایه و اولیه دون نمایانگرِ، در واقع هر کُشودمیشناسایی 

 RNAِیا  mRNA (در واقع RNAي رشتهو  شودمی رونویسی، DNAي هارشتهدر یکی از 
روي ریبـوزوم بـه    mRNA، و سـپس  شـود مـی اولیه است، تولیـد  ي رشته پیامبر) که مکملِ
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مربـوط بـه یـک ژن و تولیـد     ِ DNAاز تـوالی  برداري کپیبه فرایند  .شودمیپروتئین ترجمه 
RNA پیامبر(mRNA)  رونویسی یاtranscription  .گویند  
  

  
  

  mRNAو ترجمه ي  DNA: فرایند رونویسی از 6 تصویر
  

ي خاصی هاژنبیان ژن به واسطه ي  ژن به شدت تحت کنترل است، فرایند کنترلِ بیانِ
، شـوند مـی ي مشخصی، در مقاطع زمـانی مشـخص خـاموش و روشـن     هاسلولاست که در 

ي هـا سـیگنال طی فراینـد رشـد و نمـو و یـا در پاسـخ بـه        هاژناین  خاموش و روشن شدنِ
  .باشدمیفیزیولوژیک 

 زدارنده یا فعال کننده قـرار دارد. ي باهاپروتئین تأثیرفرایند رونویسی تحت  کنترل کردنِ
دگذاري کُ قبل از توالیِ ، یعنی در محلی دقیقاًشوندمیخاصی متصل  این پروتیئن ها به مکانِ
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دارد، تـوالیِ  شـده قـرار   گـذاري  دکُ به این توالی که قبـل از تـوالیِ  ؛ ي مربوط به یک ژنشده
هـا  آنوجـود دارنـد کـه بـه      DNAي دیگـري نیـز در   هاتوالیگویند.  (promoter)پروموتر 

ي محـدوده در  هـا تـوالی نـده گوینـد، ایـن    رَیـا بالابenhancers ( ي افزایش دهنده (هاتوالی
فشـردگی و جمـع شـدگی خـارج      را در یک ناحیه از حالـتDNA  و  کنندمیي کار ترطویل

  رونویسی، افزایش یابد. تا سرعت کنندمی
مناسب بـه قطعـه ي پرومـوتر متصـل      فعال کننده و آغازگرِ در صورتی که یک پروتئینِ

یک ژن قـرار   لگو عمل کند و در آغازِکه قرار است به عنوان اُ DNAي رشتهشود، بخشی از 
 . آنـزیمِ شـود مـی متصل  الگوي رشتهپلیمراز به  RNA به این ترتیب آنزیمِ .شودمیدارد، باز 

RNA و یک ملکولِخواندمیالگو را ي رشته، توالی پلیمراز ، RNA  الگويِي رشتهکه مکمل 
DNA رشد و گسترش ملکولِي نحوه .کندمی، کپی باشدمی RNA اسـت.   3́به سمت  5́ از
 DNAدقیـق از تـوالی    یک نسـخه و کپـیِ   شودمیکه به این ترتیب تولید  mRNA ملکولِ

، RNA دارد، بـه ایـن ترتیـب کـه در ملکـولِ      DNAیک استثنا نسبت به  RNA؛ البته است
  وجود دارد. (U)اوریدین یا اوراسیل  وجود ندارد، بلکه به جاي آن بازِ (T)تیمیدین

 ـمتیل گُ -7باقی مانده از  رونویسی، قسمت بلافاصله پس از آغازِ و اکثـراً  5 ́رِوانین به س 
لاه یا و کُ شودمیباز، وصل  قسمتcap  لِتا کُ کندمیرونویسی ادامه پیدا  ،دهدمیرا تشکیل 

یک  3́نزدیک به انتهاي  هاژنتوالی کدگذاري شده ي مربوط به ژن، رونویسی شود. بعضی از 
-200 ، و همچنین براي اضافه شـدنِ در آن محل (cleavage)توالی دارند که براي شکافتن 

سـیگنال   (poly-A)پلـی آدنـین    يدنبالـه آنزیم و تشکیل به واسطه ي  (A)آدنین  بازِ 100
  .دهدمی

 دارخانـه ي هـا ژنیی بـه نـام   هـا ژنزیادي آدنـین، مشخصـه    تعداد در واقع اضافه شدنِ
(house keeping genes) بـه نظـر  شـوند مـی بیـان   هـا سلولدر اکثر  هاژن، این باشدمی . 

آن را بـه   و ارسـالِ  کننـد مـی را تثبیت  mRNA ، ملکولpoly-Aِ يدنبالهو  ′5کلاه رسدمی
  .کنندمیسیتوپلاسم تسهیل 

. شـود مـی کپـی   mRNAي رشته، به یک DNAبه طور خلاصه، اطلاعات ژنتیکی در 
، باشـد مـی طویل شـدن   که در حالِ mRNAدر  ′5هفت متیل گوانوزین به انتهاي لاهیک کُ
نیـز بـه    poly A يدنبالـه ، شـود می یی که از هسته صادرهاپیام، و براي اکثر شودمیاضافه 
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در کنار  هااگزونو  شوندمیاز پیام حذف  هااینترون. شودمیاضافه  mRNA ملکولِ ′3انتهاي
. سپس شودمیبالغ به سیتوپلاسم ارسال  mRNAِ، و سپس شوندمی) splicing(هم پیرایش 
  .شودمیوصل شدند، تولید  mRNAیی که به هاریبوزومپپتید روي 

دگذاري شده ین کُئمربوط به یک ژن، که براي تولید یک نوع پروت DNAتوالی  ولاًمعم
دگذاري شـده بـه قطعـاتی بـه نـام      ي کُهاتوالیاز حد مورد نیاز است. در واقع  ترطویلاست، 
 هـا اینتـرون ، قطعاتی به نـام  هااگزونمیان  که در فواصلِ اندشدهشکسته  (exons) هااگزون

بـاز یـا بیشـتر     100ممکن است طـولی در حـد    هااگزون. بعضی از (introns) قرار گرفته اند
  چندین هزار باز باشد. د در حدتوانمی هااینترونداشته باشند، در حالی که طول 

 خاصی ندارنـد. تعـداد   دگذاريِست که کُهااینترون، مربوط به یک ژن طولِ بنابراین اکثرِ
 12اگزون و یـا حـداکثر    2یا  1 حد رباشد، یعنی د ممکن است بسیار کم در یک ژن هااگزون

برداشـته   هـا اینتـرون ، لازم اسـت  RNAي  اولیهي نسخهبالغ از ِ  mRNAعدد. براي تولید 
شوند. این کار طـی فراینـدي آنزیمـی در هسـته اتفـاق      ایش ردر کنار هم پی هااگزونشوند و 

  .افتدمی
 دیگـري  و به دنبال آن تـوالیِ ، باشدمی GU یک اینترون همیشه شامل دو بازِ ′5انتهايِ

اولیه  هم هستند، اما دقیقا یکسان نیستند. به این قسمت شبیه هااینترونقرار دارد که در تمام 
که به آن  RNAاز ملکول  ′3. انتهايِ(splice donor)ندگویمیاتصال  يدهنده، هااینتروناز 

. در واقـع بعـد از   شـود میختم  AGه بازهاي ب ،گویند (splice acceptor)اتصال  يپذیرنده
   .، قرار دارد)consensus sequence(توافقی  توالیِ، AGو قبل از بازهاي  GUبازهاي 

یعنی جایی کـه ملکـول   شودمیپیرایش براي هر اینترون در محل پذیرنده آغاز  فرایند ،
RNA  اینترون به بقایاي بـازِ  ΄3و انتهاي  شودمیبرش داده A ـ  اینتـرون   ین) در داخـلِ (آدن
. سـپس یـک بـرش در محـل     دهدمیتشکیل  ندمو ساختاري شبیه به یک کَ شودمیمتصل 
بـه   کننـد مـی از طـرفین حملـه    هـا اگزونو  شودمیانجام  (splice donor) اتصال يدهنده

  .شوندمیوصل  سپس به یکدیگر اینترون و
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 mRNA: فرایند پیرایشِ 7تصویر 

  
یـک   ΄5و دو اینتـرون اسـت. انتهـاي     داراي سـه اگـزون   RNA ولِدر شکل فوق، ملک

 شامل یـک  3΄) و انتهاي splice donor = اتصال يدهنده( GUشامل یک توالی  ،اینترون
AG )یا اتصال يپذیرنده splice acceptor (تـا   شـوند مـی از پیام قطـع   هااینترون. باشدمی

بالغ  mRNAتا  شوندمیبه یکدیگر وصل  هازوناگند مانند را تشکیل دهند، و مساختارهاي کَ
  را شکل دهند.

بیـان ژن اسـت. بـا توجـه بـه       ، یکی از اقدامات دیگر براي کنترلRNAِ فرایند پیرایشِ
یکسري  هاملکولاین  تأثیري خاصی حضور دارند، تحت هاسلولي کنترلی در هاملکولاینکه 

 هـا اگـزون ند و یکسـري دیگـر از   گنجانده شو mRNAي خاص ممکن است در هااگزوناز 
 .دهدمیممکن است گنجانده نشوند، به این ترتیب فرایند پیرایش هر بار به صورت متمایز رخ 

مختلـف تولیـد کـرد، و بـر تنـوع و       مشابه، چندین نوع پروتئینِ از یک ژنِ توانمیدر نتیجه 
ي خاص ممکن هااگزون. ودشمیافزوده  اندشدهیی که در ژنوم رمزگذاري هاپروتئین گوناگونیِ

ي هاپروتئینمنطبق باشند، و منجر به تولید ها پروتئیناست با دامنه هاي عملکردي خاصی از 
  .شوندمی یکسان متعدد با عملکردهاي گوناگون از یک ژنِ
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mRNA طی فراینـد  شودمیبه سیتوپلاسم ارسال  ،براي ترجمه شدن به پروتئین ،بالغ .
. گیـرد مـی یـک پـروتئین شـکل     توالی آمینواسـید  ، وشودمینده خوا mRNAترجمه، توالی 

اسـت کـه ریبـوزوم نامیـده      RNA–ترجمه شامل یک مجموعه از پروتئین دستگاه یا ماشینِ
 ،تـایی  3 يِهـا تـوالی ، که به این شودمیبه صورت سه تایی خوانده ، mRNA . توالیِشودمی

و در آغـاز   شـوند مـی شـروع   mRNAدر  ΄5 دون ها از انتهايِند، کُگویمی (codon)دون کُ
چـه اغلـب   اگر( باشدمیتیونین م ي وجود دارد که مربوط به اسید آمینه AUG دونِهمیشه کُ

 ـ). هر کُشودمیبرداشته  باقی مانده، بعداً ونینِتیاین م خـاص،   مکمـلِ  دونِدون با یک آنتی کُ
یـا   ناقـل ِ RNAبـه نـام    دیگر RNA دون بخشی از یک ملکولِمطابقت دارد که این آنتی کُ

برحسـب تـوالی آنتـی کـدونی کـه دارنـد بـه         tRNAي هاملکول .باشدمیtRNA(11( حامل
 tRNA یـک  . بنابراین ترجمه ي پروتئین شامل اتصالِشوندمیآمینواسیدهاي خاصی متصل 

رشـد جـاي    در حالِ در پپتید ،بعدي ، به این ترتیب آمینواسیدباشدمیمناسب  خاص به کدونِِ
  .شودمی، آمینواسید به واسطه فرایند آنزیمی و یک پیوند آمیدي به پپتید وصل گیردیم

 شاملِ stopد. کدون هاي یابمیپایان  ،رسدمی22توقف فرایند ترجمه وقتی به یک کدونِ
UAA ،UGA  یاUAG باشندمیتا به مکان  شودمیتولید شده از ریبوزوم جدا  . سپس پپتید

لازم پس از ترجمـه نظیـر    نتقل شود یا از سلول ترشح شود. اصلاحاتمناسبی درون سلول م
همچنـان ادامـه    ،و پس از کامل شدن ترجمه شودمیگلیکولیزه شدن طی فرایند ترجمه آغاز 

، و آن را کنندمیدرون سلول تعیین  را پپتید ، رفت و آمدي خاص آمینواسیديهاتوالید. یابمی
  .کنندمی به سمت پردازش و انتقال هدایت

  

  

  

  

                                                           
1. Transfer RNA 
2. Stop Codon 
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  فصل دوم: ساختار کروموزوم

  
  فصل دوم

  :ساختارِ کروموزوم

 باشـد مـی  ، تنـه یـا بـدن   بـه معنـی جسـم    somaبه معنی رنگ و  chromaدر زبان یونانی 
)chromosome .(ِانتهاي هر ژن به ژنِباشدمی هاژنخطی از  کروموزوم در واقع یک توالی . 

ساختارهایی هستند که حاوي  هاکروموزوم. دهدمیا شکل و کروموزوم ر شودمیبعدي وصل 
کرومـوزم   46به طور معمول در هر سـلول از بـدن خـود،     هاانسان. باشندمیي هر فرد هاژن
. اگـر  انـد بـرده بـه ارث  ، یکی را از پدر و یکی را از مادر از هر جفت کروموزوم هاانسانند. دار

شود یا آسیب ببیند، شخص دچار مشکل جسـمانی و  کروموزومی وجود نداشته باشد، یا تکرار 
  بیماري خواهد شد.

ي زیـاد و  هاژن. باشدمی ايرشتهدو  DNAکروموزوم در واقع، قطعه ي بسیار بلندي از 
در موجـودات مختلـف، متفـاوت     هـا کروموزوم. تعداد شوندمیمتفاوتی در هر کروموزوم یافت 

  کروموزوم دارد. 8سرکه،  مگسِ است. مثلاً
کرومـوزوم،   44کرومـوزوم دارنـد. بـه     46جفـت یـا    23 هـا انسانهمانطور که ذکر شد، 

نـد.  گویمیي جنسی هاکروموزوم ،باقی مانده گویند و به دو کروموزوم13ِي اتوزومهاکروموزوم
 Yو یک کرومـوزوم جنسـی    Xو مردان یک کروموزوم جنسی  Xزنان دو کروموزوم جنسی 

 هسته سلول قـرار دارد.  کروموزوم در یک فرد، کاریوتایپ گویند. کروموزومی دارند. به آرایشِ
بـه طـور   ، DNA طویلِي رشتهتشکیل شده که این  DNAي رشتهدر واقع هر کروموزوم از 

 ، پـیچ خـورده اسـت، و پـیچ خـوردنِ     یی به نام هیستونهاپروتئیندور  محکم و چندین بار به
DNA شودمیوموزوم کر رِاساخت به دور هیستون ها، سبب حفظ.  

                                                           
1. Autosome 
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یسـتند،  سلول قابل مشاهده ن يهستهدر  هاکروموزومحال تقسیم نباشد، ر وقتی سلول د
را  هـا کروموزومکه  DNA هايرشتهسلول،  با این وجود، طی تقسیمِ حتی زیر میکروسکوپ.

کرومـوزوم را زیـر    تـوان مـی و حـالا   خورنـد مـی پـیچ  تـر  محکمو تر بیشت، تشکیل داده اس
طـی  هـا  آني مشـاهده ، از هاکروموزوممحققان از  پ مشاهده کرد. اکثر اطلاعاتمیکروسکو

  تقسیم سلولی حاصل شده است.
ر گوینـد، ایـن نقطـه    تنگ شدگی دارد کـه بـه آن سـانتروم   ي نقطههر کروموزوم، یک 

د ، و به بازوي بلن ـp. به بازوي کوتاه، بازوي کندمیکروموزوم را به دو بخش یا دو بازو تقسیم 
، شـکل  . محـل قرارگیـري سـانترومر روي هـر کرومـوزوم     شودمی ، گفتهq، بازوي کروموزوم

محـل و مکـان    راي توصـیف ب توانمیمشخصی به هر کروموزوم می بخشد، که از این مورد 
  ، بهره برد.ي خاصهاژن

  

  
  

  : بازوها، سانترومر و تلومرها در کروموزوم8تصویر 
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رها ساختارهاي ویژه اي در انتهـاي  تلوم. وجود داردنام تلومر به  مناطقی هاکروموزومدر 
و  DNA ي تکـراريِ هـا تـوالی کـه از   باشـند مـی به خصوص در یوکـاریوت هـا    هاکروموزوم

ر که در نواحی تلومDNA  ، ساختارهاي تکراريِاندشدهي غیر نوکلئوزومی تشکیل هاپروتئین
 ـ   د، براي محافظتوجود دارن  رهـا تلوم وترکیبی و تخریـب ضـروري هسـتند.   ایـن نـواحی از ن
ي هاپروتئین غنی از ژن نزدیک هستند. ژن هستند ولی به نواحیِ نظر فقیر از نواحیِ خودشان

 DNAر و تـرمیم  که در پایداري تلـوم  اندشدهمتصل  TTAGGG تلومريِ متعددي به توالیِ
تلومر و نیز ترمیم  نقص در حفظ د سبب بروزِتوانمیها پروتئیننقص در سنتز این  نقش دارند.

DNA ي ژنتیکی شودهاسندرمختلالات و و در نهایت بروز تعدادي از ا.   
انتهاي کرومـوزوم، و جلـوگیري از نـوآرایی و     ر، حفاظت و پایداريِوظیفه ي اصلی تلوم

ي سوماتیکی، بر اثر تقسیمات متـوالی سـلول،   هاسلول. در اغلب باشدمیآن  تجزیه و تخریبِ
، که در پی آن شودمید، یکسري سیگنال درون سلول فعال یابمیري کاهش توالی تلوم ولِط

  . افتدمیسلولی متوقف و مرگ برنامه ریزي شده سلول اتفاق ي چرخه
است درون سلولی یراز، آنزیمتلوم که سبب حفظ آن  مانع از کوتـاه شـدنِ   ور طول تلوم

ي سوماتیکی در محیط هاسلولبرخی از  سلولیِ سیماتتق ادامه یافتنِ سببِ ، همچنینشودمی
 پیشـگیري از فراینـد   بـه د توانمیتلومر و تلومراز  ارتباط ي دقیقِهابررسی. شودمیآزمایشگاه 

  کمک نماید. ،ي وابسته به پیريهابیماريي پیري و هاسندرمپیري، 
  

  
  : سلول، کروموزوم و ژن9تصویر 
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  کروموزوم ارساخت : هیستون در10تصویر 

  

اتـوزوم بـر حسـب     کروموزومِ 22ي اتوزوم بین زنان و مردان مشابه هستند. هاکروموزوم
  .شوندمیاندازه شان شماره گذاري سایز و 

  کروماتین: ساختارِ

ي رشـته . گیـرد مـی شکل ها نوکلئوزوم که از تجمعِ باشدمیفیبري  و14لیفیاي مادهکروماتین 
و طوري  زندمیوزوم را تا ئنوکل H1 ،6 دارد، در واقع هیستونِ ر قطرنانومت 30 کروماتین حدوداً

 کرومـاتین را تشـکیل دهنـد. مـارپیچ دوتـاییِ     ي رشتههم قرار گیرند و  که کنارِ دهدمیچین 
DNAًمـی خـورد و    پـیچ هیسـتون،   ملکـولِ  8 دور بـه دورِ  2 ، دو نانومتر قطر دارد، و حدودا

هیسـتون اسـت، یعنـی     پروتئینِ 8واقع هر نوکلئوزوم حاوي در  .دهدمیل ینوکلئوزوم را تشک
                                                           
1. Fibrous 
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H2A ،H2B ،H3 ،H4  (از هر کدام دوتا). نوکلئوزوم ساختاري شبیه به دیسک یا قرص دارد
هـم در یـک    کنـارِ ، H1 نوکلئوزوم به واسـطه ي هیسـتونِ  شش  نانومتر است. 11آن  و قطرِ

و بـا بـه هـم     دهنـد مـی ل یشکتومتر را نان 30 کروماتین با قطرِي رشتهو  خورندمیصفحه تا 
  .گیردمی ، کروموزوم شکلرشته کروماتین فشرده شدنِ

  

  
  : ساختارِ نوکلئوزوم11تصویر 

  

  
 کروموزوم يدهنده: سایزِ ساختارهاي تشکیل 12تصویر 
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  : هیستون ها، نوکلئوزوم ها، کروماتین و کروماتید13تصویر 
  

ــداولیــه ايرشــتهتــک  کرومــوزومِشــده از روي بــرداري کپــیي بــه نســخه  ، کروماتی
)chromatid (بنـابراین قبـل از تقسـیمِ    سـازد مـی  کروموزوم یک کپی از خودش ند.گویمی .

تـک   يِهـا کروموزومکند. یعنی هر یک از  خود را کپی DNA سلولی، هر سلول بایستی ابتدا
بـراي مثـال یـک     دهنـد. ل تشکیرا  ايرشتهتا کروموزومِ دو  شوندمیرار و تکثیر ، تکايرشته
هـر  بـراي تقسـیم سـلولی،    تشکیل شـده اسـت.    ايرشتهتک  کروموزومِ 46 انسانی از سلولِ
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، یـک  در واقع یک کروماتید تولید شود. ايرشتهدو کروموزومِ  46تا  شودمیکروموزوم تکثیر 
  .باشدمیاولیه ي رشتهتک  کپی از کروموزومِ

کـه   رسـد مـی اگر چه به نظر  .شوندمیبا هم اشتباه دو واژه کروموزوم و کروماتید اغلب 
  بیولوژیکی با هم متفاوت است. شبیه هستند، اما ماهیت این دو ساختارِ

  

  
  : کروماتیدهاي خواهري14تصویر 

  

کروموزوم  عنوانِ وقتی کروماتیدهاي خواهري طی میتوز یا میوز از هم جدا شوند، مجدداً
  خواهند داشت.

  و کروماتید:تفاوت هاي کروموزوم 

ü ِزندگی یک سلول حضور دارد.ي چرخه کروموزوم در سراسر  
ü ِشودمی، تولید گیردمیمیتوز یا میوز قرار  کروماتید تنها زمانی که سلول دستخوش.  
ü  کندمیژنتیکی را منتقل  يمادهکروموزوم.  
ü  که تکثیر شود. سازدمیکروماتید سلول را قادر  
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، کـه  باشـد مـی وراثـت   فیزیکی و عملکرديِ اساسیِ همانطور که قبلا ذکر شد، ژن واحد
 DNA، قطعـه اي از  ، در واقـع ژن کنـد مـی ل بعـدي منتقـل   اطلاعات را از یک نسل به نس

  .باشدمی

  انواعِ سلول:

 و یوکـاریوت  )Prokaryotic( پروکـاریوت : در جهان به دو نوع اصـلی وجـود دارنـد    هاسلول
)Eukaryotic(.   

"Karyose "در زیسـت   .، مغـز به معنـی دانـه، هسـته    گیردمیات نانی نشاز واژه اي یو
به معنـی  " Pro". شودمیسلول استفاده  يهستهیونانی براي اشاره به ي واژهشناسی از این 
بـه   Prokaryotic. بنـابراین  باشـد مـی درست یا خوب به معنی واقعی،  "Eu"قبل یا پیش و 

 يهسـته داراي یـک   بـه معنـیِ   Eukaryoticو  (عقب تر از هسـته)  معنی قبل از یک هسته
  .باشدمیواقعی 

  ي یوکاریوت و پروکاریوت:هاسلولتفاوت هاي 

واقعـی   يهستهي یوکاریوت هاسلولي پروکاریوت، هسته ندارند. در حالی که هاسلول •
  که توسط یک غشايِ دولا(دولایه) احاطه شده است.، و کامل دارند

ي یوکـاریوت  هـا سلولیدگی نیز با هم متفاوتند. این دو دسته سلول از نظر سایز و پیچ •
 .باشندمیي پروکاریوت بسیار بزرگتر و پیچیده تر هاسلولنسبت به 

•  DNA  شـده و  یی به نام هیستون به هـم بافتـه   هاپروتئیني یوکاریوت با هاسلولدر
ي هـا سلولدر  DNA؛ در حالی که دهدمیو کروموزم ها را تشکیل  شودمیکمپلکس 

بـه شـکل    DNAیوت برهنه است، یعنی در ساختار آن هیستون وجود نـدارد و  پروکار
 .آیدمینکروموزوم در 

یوکاریوت چندین کروموزوم دارد؛ امـا یـک سـلول پروکـاریوت فقـط یـک        یک سلولِ •
 به نام پلاسمید دارد.  ،DNA ي از جنسِترکوچکبسیار  حلقوي و دوایرِ DNA ملکولِ

بـراي   هـا ژنکمتـري از   باشد، به تعـداد  ترکوچکتر و پروکاریوت ساده  هر چه سلولِ •
 فعالیت احتیاج دارد، در مقایسه با سلول یوکاریوت.
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ي هـا ریبـوزوم یوکاریوت و پروکاریوت تعداد زیادي ریبوزوم دارند اما  هر دو نوع سلولِ •
ي پروکاریوت، بزرگتر و پیچده تر هستند. یـک  هاسلولي یوکاریوت نسبت به هاسلول
در  ،نوع پروتئین درست شـده اسـت   80و حدود  rRNAیوکاریوت از پنج نوع  مِریبوزو

نـوع پـروتئین    50و حـدود   rRNAي پروکاریوت تنها از سه نـوع  هاریبوزومحالی که 
 .اندشدهدرست 

 ـبزرگ و پیچیده از اندامک هـا  ي مجموعهي یوکاریوت از یک هاسلول سیتوپلاسمِ • ر پ
. انـد شـده امک ها توسـط غشـاي خودشـان محصـور     که بسیاري از این اند شده است

ي پروکاریوت هیچ نوع اندامکی کـه خـودش داراي غشـا باشـد و     هاسلولدرحالی که 
  مستقل از غشاي پلاسمایی باشد، ندارند.

  ي یوکاریوت و پروکاریوت:هاسلولشباهت هاي 

ت و هر دو نوع سلول، غشاي پلاسمایی دارند که داخل آن با سیتوپلاسم پر شـده اس ـ  •
  داخل سیتوپلاسم ساختارهاي کوچکی به نام ریبوزوم قرار دارند.

بـراي  هـا  فرمـان و دارند که داراي آرشـیوي از دسـتورالعمل هـا     DNAهر دو سلول  •
سلول است. عملکرد  

هر دو نوع سلول عملکردهاي مشابه دارند و با روش یکسانی عملکردها و وظایف خود  •
 .دهندمیرا انجام 
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 : یک سلولِ پروکاریوت (نظیر باکتري)15صویر ت

  

  
  : یک سلولِ یوکاریوت (نظیر سلولِ جانوري، سلول گیاهی، قارچ، پروتوزوآها یا تک یاختگان و...)16تصویر 
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  کار و وظیفه سلول:

ل یشـک تبـدن را   يو اعضـا هـا  بافت، شودمیسلول همانند آجري که براي ساختمان استفاده 
 د بـه تنهـایی تحـت شـرایط    توانمییعنی  ،باشدمینظر کارکرد مستقل  هر سلول از .دهدمی

و خـودش را از   خود را تعریف کنـد  د مرزِتوانمیدر شرایط مناسب، سلول . مناسب زندگی کند
سلول دستخوش تغییر نخواهـد   بیرونی محفوظ نگه دارد و بدین ترتیب محیط درونیِ تغییرات

ب از قندها استفاده کنـد و انـرژي لازم بـراي فراینـدهاي     د در شرایط مناستوانمیسلول  شد.
 مورد نیاز بـراي تکثیـرِ   سلول تمام اطلاعات مختلف را کسب کند، بدین ترتیب زنده می ماند.

عضو بدن  داشت تا بتواند یک بافت یا برهمکنش خواهد هاسلولو با سایر  باشدمیخود را دارا 
با  کامل را تقریباً ند. حتی ممکن است بتوان یک گیاه، تولید کباشدمیکه حاوي چندین سلول 

  ، تولید و تکثیر کرد.یک سلول منفرد از آن گیاه
 ):cell wall(دیواره ي سلول 

ü  کندمیدیواره از سلول محافظت و آن را حمایت.  
ü کتین و از پلی ساکاریدها ساخته شده است.، پِزدیواره از کربوهیدرات ها نظیر سلول  
ü دهدمیست اما حاوي منفذ و سوراخ است یعنی به آب و مواد شیمیایی اجازه دیواره قوي ا 

  که از آن عبور کنند.
  ):cell membrane(غشاي سلول 

ü   غشاي سلول از لیپیدها ساخته شده است یعنی اسـیدهاي چـرب.  آبگریـز بـودنِ   ماهیـت 
دي گلیسیریدها یک ورقه ي نـازك شـکل دهنـد کـه آب      شودمیاسیدهاي چرب سبب 

  .تواند از آن عبور کند (نظیر ورقه ي نازکی از روغن روي آب)ن
ü سـلول قـرار    کـه دورِ  باشـد مـی  یغشا شبیه یک بادکنک است یعنی ورقه ي کروي شکل

سـلول   موجـود در داخـلِ   که آبی که در بیرون وجـود دارد بـا آبِ   دهدمیگرفته و اجازه ن
  مخلوط شود.

ü آب سفت و محکـم اسـت یعنـی باعـث      لِغشا قوي و محکم نیست، اما به شدت در مقاب
 دهـد میخ که در خارج از آن ر وقایعیبا  افتدمیسلول اتفاق  که در داخلِ وقایعی شودمی

سـلول   مـرزِ  ،غشا یعنی با کمک ،شودمیسلول مشخص  متفاوت باشد، به این ترتیب مرزِ
 گردد. تعریف می
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ü   بعضـی   دهنـد مـی یعنی اجازه هستند  نگهبانیکسري پروتئین در غشاي سلول به عنوان

  مواد به سلول وارد و برخی از سلول خارج شوند.
  ):cytosol(سیتوزول 

ü ِتشـکیل  ها پروتئینو  که از نمک ها باشدمیدرون سلول  سیتوزول در واقع محتواي آبکی
  .کنندمیآنزیم عمل  این مواد به عنوانِ شده است.
  )microtubules & microfilaments( هاو میکروفیلامنت هامیکروتوبول

ü  شوندمیکه به دور سلول کشیده  باشندمیکابل ها یا ریسمان هایی از جنس پروتئین.  
ü کنندمیبراي سلول فراهم  اسکلتیق.معلّ لِ، نظیر کابل ها و تیرك هاي یک پ  
ü  چیزي شبیه بـه تسـمه   کنندمیساختاري براي حرکت اجزاي سلولی به دور سلول فراهم ،

  نقاله.
 ):organelles( ک هااندام

ü یی در سلول هستند که عملکردهاي متفاوتی دارند. هامجموعهاندامک ها زیر  
ü  سازدمیهر اندامک با یک غشاء احاطه شده است که آن را از سیتوزول جدا .  
ü  ،واکئول، ریبوزوم، شـبکه اندوپلاسـمیک، و دسـتگاه    اندامک ها شامل هسته، میتوکندري

  .باشندمیگلژي 

  ):Cell cycle( ولیسلي چرخه

سلولی از یک سـلول بـه سـلول    ي چرخهدر یک موجود زنده طی  (DNA)اطلاعات ژنتیکی 
و سپس سلول به دو  شودمیسلول، محتواي سلولی دو برابر ي چرخه. در شودمیدیگر منتقل 
 و وقایع سیتوپلاسمی فرق قائلاي هسته. با این وجود، بایستی بین وقایع شودمینیمه تقسیم 

) و دو نیمه باشدمی(منظور فرم کروماتین  DNAاز برداري کپیشد. از این جهت که تکثیر و 
ی هستند کـه بـا دقـت زیـادي     ی)، فرایندهاباشدمی DNA شدن آن (منظور فرم کروموزومیِ

که از نظر ژنتیکی  شودمیدو سلول  تحت کنترل و تنظیم هستند، که در نهایت منجر به تولید
و پس از آن به دو نیمـه   کندمی، سیتوپلاسم نیز رشد DNAهمزمان با تکثیرِ یکسان هستند.

  آن به شدت تحت کنترل نیست. ، اما فرایندشودمیتقسیم 
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یی که هاسلولکه در  باشدمییک سلول یوکاریوت  مراحل زندگیِ ،چرخه سلولیدر واقع 
 ابتدایی یعنـی ي مرحلهه سه میتوز و سیتوکینز است. ب به ترتیب شامل مراحلِ شوندمی تقسیم

1G ،S  2وG، ًپایانی یعنی میتوز و سـیتوکینز،  ي مرحلهو به دو  شودمیاینترفاز گفته  مجموعا
سـلول شـامل مراحـل اینترفـاز و     ي چرخـه . بنابراین به طور کلی شودمیسلولی گفته  تقسیمِ

  د.یابمیبعدي، ادامه  سیمِتق و تا پایانِ شودمییک تقسیم شروع  تقسیم سلولی است و از پایانِ
ي هاسلولاین مرحله در  سلولی به اینترفاز اختصاص دارد که مدت زمانِي چرخه بیشترِ

هـا  آنو تقسیم سـلولی در  مانند میدر این مرحله باقی  هاسلولمختلف متفاوت است. بعضی 
شـده   0Gي مرحلـه که سـلول وارد   شودمی. در این حالت گفته شودمی براي همیشه متوقف

  دهد.خود را انجام می است. در اینترفاز سلول بسته به نوع و محل آن در بدن، عملکرد معمولِ

  
  

  سلولي چرخه: 17تصویر 
بنابراین ي جدید احتیاج دارد. هاسلولیک فرد در طول زندگی خود، به دلایل متعددي به 

  شوند).رگسالان تکثیر نمیدر بز هاسلول انواعِ يهمه(اگر چه  باید تکثیر شوند هاسلول
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باشدمیتقسیم شامل میتوز  سلولی وجود دارد. اولین نوعِ متمایز در تقسیمِ دو نوع فرایند 
. نـوع دوم تقسـیم سـلولی    شـود مـی ي سوماتیک) استفاده هاسلولي بدن (هاسلولو در اکثر 

  .شودمیاسپرم و تخمک استفاده  شامل میوز است و توسط پیش سازهاي سلولِ
 رِاست که هنوز بـه طـو   زندگی سلولیي چرخهاي از ز، دورهمانطور که ذکر شد، اینترفاه

  مجزا تشکیل شده است:ي مرحلهفاز یا  3فعال تقسیم نشده است. اینترفاز از 
ü ) gap 11(G  
ü synthesis  (سنتز)(S)  
ü ) gap 22(G  

و هـم در   دهدیمرخ  شوندمیي سوماتیکی که براي میتوز آماده هاسلولاینترفاز هم در 
  .شوندمیجنینی که براي میوز آماده ي ردهي هاسلول
  .شودمی، محتواي سلولی، به غیر از کروموزوم، دو برابر 1Gدر  •
 . کروموزومِشوندمیکروموزوم با دقت توسط سلول کپی  46، هر یک از Sي مرحلهدر  •

 بـه کرومـوزومِ  ، کپی تهیه شده است، در محل سانترومري نسخهروي آن  اصلی که از
اولیه  کروموزومِ ، متصل باقی می ماند. همین اتصالِتازه تولید شده (کروماتید خواهري)

کروموزوم که براي همه  مانندX  ظاهرِ شودمیکپی شده ي جدید باعث  به کروموزومِ
، بـا  )کپیِ آني نسخهاولیه و  ملکولِ( DNA ملکولِ 2، پدید آید. هر یک از آشنا است

دو  ، سـلول حـاويِ  Sي مرحله. در انتهاي شوندمیخواهري نامگذاري  کروماتید عنوانِ
  که از ابتدا با آن شروع کرده بود. شودمیبرابر از محتواي ژنتیکی خود 

خطاهـا و   ي کپی شده را براي پیـدا کـردنِ  هاکروموزومبار،  ، سلول دو2Gي مرحلهدر  •
! وقتـی  دهـد مـی لازم را انجـام   يو تـرمیم هـا   ، و تعمیـرات کندمیاشتباهات کنترل 

  میتوز حرکت کند. د، سلول آماده است که به سمتیابمیپایان  2Gي مرحله

  :میتوز

 ـمیشدند، میتوز  دو برابر، اینترفازي مرحلهدر  هاکروموزومپس از آنکه محتواي سلول و  د توان
ي مجموعـه و دو  وندش ـمـی جدا  ي دو برابر شده از یکدیگرهاکروموزومآغاز شود. طی میتوز، 

 کروموزومی بخشـی از سـلول دختـريِ   ي مجموعه. هر دهندمیکروموزومی مشابه را تشکیل 
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والد و طی فراینـدي   سلولِ سیتوپلاسمِ یکسانِ ي دختري، با تقسیمِهاسلولجدید خواهد بود. 
رخ  1G وعِ. سیتوکینز بلافاصله پس از میتوز و قبل از شرشوندمیکه سیتوکینز نام دارد، تولید 

  .دهدمی
، کـه بـه شـرح زیـر     باشـد مییز نظیر اینترفاز، داراي فازهاي (یا مراحل) مجزایی میتوز ن

  هستند:
ü :در سایر مراحل به صورت شُل پیچ خـورده   هاکروموزوممیتوز، ي دورهبه استثناي  پروفاز

ع ، شـرو ي تکثیـر شـده  هـا کرومـوزوم سـوماتیک،  ي هاسلولپروفاز در ي مرحلهاند. طی 
کرومـوزوم کـه بـراي تعیـین کاریوتایـپ اسـتفاده        متراکمِ به فشرده شدن تا فُرمِ کنندمی
پروفاز، فیبرهـاي (تارهـاي) دوکـی شـکل     ي مرحلهرا تشکیل دهند. به علاوه در  شودمی

  .شودمیسلول را فرا گرفته، منحل  يهسته دوره، و غشایی که شوندمیتشکیل 
ü شدن به سـانترومرهاي   به وصل کنندمیرهاي دوکی، شروع در این مرحله، فیب :پرومتافاز

و در  دهنـد مـی همچنان به متراکم شدن و فشرده شدن ادامه  هاکروموزوم. هر کروموزوم
  .گیرندمییک خط در وسط سلول قرار 

ü :به فشرده ترینِ هاکروموزومدر این مرحله  متافاز و در یک صف در سندخود می ر حالت ،
کنندمی. فیبرهاي دوکی که به سانترومرها متصل بودند، شروع گیرندمیسلول قرار  وسط 

متافاز، تهیه و ي مرحلهي هاکروموزومکاریوتایپ ها را با استفاده از  کوتاه شدن. معمولاًبه 
  .کنندمیتعیین 

ü :کـه سـانترومرها دو    شوندمیو سبب  شوندمیدر این مرحله فیبرهاي دوکی کوتاه  آنافاز
، شـود میخواهري به یک انتهاي سلول کشیده  و از هم جدا شوند. هر کروماتیدنیمه شده 

عـدد از   46. شودمیمجزا و متفاوت ایجاد  کروماتید 92منفرد،  که در نتیجه در یک سلولِ
دیگر سلول  دیگر به سمت عدد 46و  کنندمیاین کروماتیدها به یک انتهاي سلول حرکت 

  .کنندمیحرکت 
ü :تشـکیل   به منحـل و محـو شـدن و    کنندمیاین مرحله، فیبرهاي دوکی شروع در  تلوفاز

 هـا کروموزوم. شودمی، آغاز هاکروموزوممجزا از ي مجموعهدو  به دورِاي هستهغشاهاي 
  .شوندمیخود خارج شده و شُل  کم کم از حالت بسیار فشرده و متراکمِ
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. امـا میـوز نـوعی از تقسـیم     ودشمیجدیدي تولید  یا سوماتیک طی میتوز سلول جسمیِ
  .شوندمیي اسپرم و تخمک تولید هاسلولآن  سلولی است که به دنبالِ

یـک سـلول    ،میتوز یک فرایند اساسی و بنیادین براي ادامه ي زندگی است. طی میتـوز 
. از آنجایی که شودمینیز  هاکروموزوم، که شامل کندمیتمام محتواي خود را دو برابر و کپی 

کنتـرل   هـا ژنمیتوز به دقت توسـط تعـدادي از    ، مراحلِرایند بسیار مهم و حیاتی استین فا
د منجر به مشکلات توانمی ،شودمیوز به طور صحیح کنترل و تنظیم نزمانی که میت .شودمی

  نظیر سرطان شود. ییهابیماريجسمانی و 
  

  
  

  : مراحلِ میتوز18تصویر 
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دختر حاصل  در اثر میتوز دو سلولِ شودمیول دختر. همانطور که مشاهده : فرایند تشکیلِ دو سل19تصویر 

 .باشندمیکروموزوم مشابه با سلولِ والد اولیه  که از نظر تعداد شودمی

  

 وارسی و کنترل یاي نقطهها آنسلولی زمان هاي حساسی وجود دارد که به ي چرخهدر 
check point  از یـک مرحلـه بـه مرحلـه دیگـر توسـط        سـلول  عبـورِ  ،گویند. در این نقـاط

  وارسی عبارتند از:  . این نقاطشودمییی کنترل هاپروتئین
   1Gانتهاي  )1
   G2انتهاي  )2
  انتهاي میتوز )3

 د سبب ابتلا به سرطان شود.توانمی ي کنترل کننده،این پروتیئن ها اختلال در عملکرد  
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  ی) در چرخه سلولcheckpoint: نقاط وارسی (20تصویر 

  
 ي سـوماتیک هاسلول شودمیمیتوز سبب  . فراینددهدمیمیتوز فقط در یوکاریوت ها رخ 

ي هـا سـلول ي سـوماتیک،  هـا سـلول یک موجود زنده تکثیر شود. و همانطور که مـی دانـیم   
تعداد  ،. میتوز براي رشد موجود زنده لازم است. طی میتوزباشدمییک موجود زنده  غیرجنسیِ

 ،چنـد سـلولی   د، بنابراین اساس رشد و نمو در موجوداتیابمیافزایش ود موج ي یکهاسلول
  میتوز است.

و  شـوند مـی ریـزي  پوسـته به طور مداوم در پوست و دستگاه گوارش،  هاسلولاز طرفی 
. وقتـی  آن وقـوع میتـوز اسـت   ي لازمـه که  شوندمیي جدید جایگزین هاسلولو با میرند می

قبلی  دقیقی از سلولِ ي جدید بایستی کپیِهاسلول، شوندمیمیم تر سیب می بینند وآها بافت
  قبلی را ادامه دهند. سلولِ ند عملکردتوانمیباشند تنها در این صورت است که 

ي جدید هاسلولند بخش هایی از بدن خود را احیا کنند و تولید توانمیبعضی از حیوانات 
کـه از نظـر    کنندمیاز گیاهان نیز فرزندانی تولید  . بعضیدهندمیرا با استفاده از میتوز انجام 
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خودشان هستند، به چنین فرزندانی کـه از نظـر ژنتیکـی بـا گیـاه والـد شـبیه         ژنتیکی مشابه
  ند.گویمی 15، کلونیباشندمی

. همچنین تغییري دهدمی، تغییري در اطلاعات ژنتیکی رخ ندر نتیجه ي تقسیم میتوزي
به صورت نیمه حفاظت شـده اسـت و    DNA چون تکثیرِ ،شودمیندر تعداد کروموزوم ایجاد 

. همچنـین طـی میتـوز سـلول یکبـار تقسـیم       شودمیبه صورت یکسان انجام  DNA توزیعِ
  .شودمیدختري در اثر میتوز ایجاد  . دو سلول مشابهشودمی

والـد   که مشابه سلول والد هستند. اگر سـلولِ  کندمیدر واقع میتوز دو سلول دختر تولید 
ي دختري هم هاپلوئید خواهند بود. اگـر سـلول والـد دیپلوئیـد باشـد،      هاسلولهاپلوئید باشد، 

  ي دختري نیز دیپلوئید خواهند بود.هاسلول
  

  
  

  

  

  

  

  

                                                           
1. Colony 
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  فصل سوم: میوز

  
  سوم فصل

  میوز:

در هـر نسـل    هـا انسـان کـه   دهدمیمیوز نوع دیگري از تقسیم سلولی است و به ما اطمینان 
 هاکروموزوماست و تعداد اي مرحلههستند. فرایند میوز دو  هاکروموزومتعداد مشابهی از  داراي

  )46 → 23(ي اسپرم و تخمک تشکیل شود. هاسلولتا  دهدمیرا به نصف کاهش 
، از آنجایی که هر شوندمیي اسپرم و تخمک طی فرایند لقاح با هم تلفیق هاسلولوقتی 

کرومـوزوم   46هستند، منجر به تولید رویانی خواهند شـد کـه    عدد کروموزوم 23کدام حاوي 
 هـا سـلول ، زمانی که DNA به هم آمیختنِ از طریق فرایند دهدمیدارد. همچنین میوز اجازه 

بـار تقسـیم    هسته سـلول دو  ،تنوع و تغییر ژنتیکی رخ دهد. طی میوز ،در حال تقسیم هستند
  .شودمیتکثیر  فقط یکبار کپی و DNA در صورتی که ،شودمی

و  دهـد میرخ ها همانطور که ذکر شد میوز فرایند تقسیم سلولی است که در یوکاریوت  
  ي زیر است:هاویژگیداراي 
  II و میوزِ I دو تقسیم متوالی: شامل میوزِ •
وجود  IIو میوز  Iبین میوز ، Sحله ( یعنی مر دهدمیرخ ن DNA سنتزِ ،بین دو تقسیم •

  رد)ندا
 باشدمینصف سلول اولیه ها آن مِکه تعداد کروموزو باشدمیسلول  4نتیجه میوز:  •

2n → n  
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  : Iمیوز 

تخمک و  ي بالغِهاسلول ،ي پیشگام و اولیه ي جنینیهاسلولمیوز فرایندي است که طی آن 
 ـمیبه نصف کاهش  هاکروموزوم تعدادI،  . طی میوزِکنندمیاسپرم را تولید  د و بـه همـین   یاب

از چهـار مرحلـه تشـکیل     I. میـوز  شودمیکاهشی خوانده  تقسیمِ اغلب با عنوانِ I دلیل میوزِ
  ست.هاسلولپیچیده اي براي ي مرحله I پروفازِ. Iو تلوفاز I، آنافازI، متافازI: پروفاز شودمی

اولیـه را بـه دو سـلول دختـر تقسـیم       والد و سلولِ دهدمی، سیتوکینز رخ I پس از میوزِ 
در مردان و زنان با هم فرق دارد. در مـردان در   ،دهدمینزي که طی میوز رخ سیتوکی .کندمی

عدد کروموزوم  23دو سلول دختر که از نظر اندازه یکسان هستند و هر کدام حاوي  ،Iاثر میوزِ
 اکثرِ ،دختر . یک سلولِ. با این وجود در زنان، سیتوکینز نامساوي استشودمیتولید  ،باشندمی

بـا   تـر کوچک سلول دخترِ .کندمیدریافت را  تکثیر شده عدد کروموزومِ 23و محتواي سلولی 
، و در نهایت به جاي آنکه به یک سلول شودمیعنوان جسم قطبی یا گویچه ي قطبی نامیده 

تکثیر  عدد کروموزومِ 23تخمک تبدیل شود، زوال یافته و می میرد. گویچه ي قطبی نیز  بالغِ
  اما در نهایت از بین می رود. کندمیبسیار کمی را دریافت  یِشده و البته محتواي سلول

  :Iیوزِ م

بـه   کننـد مـی شـروع   I ، طـی پروفـازِ  یی که طی اینترفاز دو برابر شدندهاکروموزوم :Iپروفاز 
 16طی فرایندي که سیناپس ،ي همولوگهاکروموزومفشرده اي پیدا کنند.  رمِمتراکم شدن تا فُ

طی  ).دهدمی(سیناپس طی میتوز رخ ن گیرندمیجفت کنار هم قرار  به صورت شودمینامیده 
ي همولـوگ بـه هـم مـی چسـبند و      هـا کرومـوزوم از  هایی مکان ،به طور تصادفی سیناپس،

ي همولوگ اطلاعات ژنتیکی را بـا  هاکروموزومکیاسما،  . در محلِدهندمیرا تشکیل 27کیاسما
همچنـین در   نـد). گویمـی  38ومی یا کراسینگ اورکروموز (که به آن تقاطعِ کنندمیهم تبادل 

شود. در انتهـاي  و غشاي هسته ناپدید می شوندمی، فیبرهاي دوکی تشکیل Iپروفاز ي مرحله
  .سلول به حرکت کردن به سمت مرکزِ کنندمی شروع (تتراد) ، جفت هاي کروموزومیIپروفاز 

                                                           
1. Synapsis 
2. Chiasma 
3. Crossing over 
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جفـت هـاي    .شـوند مـی وصـل   در این مرحله، فیبرهاي دوکی به هر سـانترومر  :Iمتافاز
  .گیرندمیکروموزومی در وسط سلول در یک خط قرار 

و  شـود مـی تشکیل شده بود، ناپدیـد   I در این مرحله، کیاسمایی که طی پروفازِ :Iآنافاز 
و  شوندمیهم جدا  فیبرهاي دوکی، از ي همولوگ به واسطه ي کوتاه شدنِهاکروموزومجفت 

، کروماتیـدهاي  Iمیـوز  ، در آنافـازِ دهـد مـی زي که در میتوز رخ آنافا برخلاف .شوندمیکشیده 
همولـوگ از   . در عوض، جفت هاي کروموزومیِشوندمیخواهري کشیده نشده و از هم جدا ن

برابر شده) به یک انتهـاي سـلول و    تکثیر شده (دو کروموزومِ 23، در نتیجه شوندمیهم جدا 
از انتهاي . هر یک کنندمیسلول مهاجرت  دیگرِ دیگر به سمتي دو برابر شده  کروموزومِ 23

دو برابـر شـده بـه اضـافه ي یـک       اتـوزومِ  کرومـوزومِ  22حاوي  سلول یا قطب هاي سلول،
  .باشدمیدو برابر شده  جنسیِ کروموزومِ
 هـا کرومـوزوم سلول می رسند.  ي دو برابر شده، به یکی از دو قطبِهاکروموزوم :Iتلوفاز

به بـاز شـدن و غشـاهاي     کندمیشروع ها آن ، حالا پیچ و تابِبودند که به شدت پیچ خورده
  .هاکروموزومبه تشکیل شدن در اطراف  کنندمیشروع اي هسته
  :IIمیوز 

میتوز و  . برخلاف اینترفازي که در آغازِدهدمیمختصر رخ  یک اینترفازِ ،IIو میوز  Iبین میوز 
از نیمـه ي   ، وجود ندارد.IIژنتیکی طی اینترفاز  تاطلاعا ، هیچگونه تکثیرِدهدمیرخ  I میوزِ

، کروماتیـدهاي  II . طی میوزِشودمییاد  ،برابر ، گاهی با عنوان تقسیمIIِیعنی میوز  ،دوم میوز
، امـا کاهشـی در تعـداد    شـوند میي دختري توزیع هاسلولو در  شوندمی خواهري از هم جدا

 ،II ، و تلوفـازِ II ، آنافـازِ II ، متافـازِ II حـل پروفـازِ  شامل مرا IIوجود ندارد. میوز  هاکروموزوم
خ داد، رI  سیتوکینزي که بعد از میوزِ . هماننددهدمی ، سیتوکینز رخII به دنبال میوزِ .باشدمی

سیتوکینز پس از میوزِ فرایند II         نیز در زنـان و مـردان بـا هـم فـرق دارد. در مـردان پـس از
 23که از نظر اندازه مشابه هستند و هر کدام حـاوي   شودمی سیتوکینز، دو سلول دختر حاصل

 پیش سـازِ  نابرابر و نامساوي خواهد بود. سلولِ ،سیتوکینز . در زنان، مجدداًباشندمیکروموزوم 
 شودمیتقسیم  II در انتهاي میوزِ ، مجدداًبود تولید شده I تخمک که پس از سیتوکینز در میوزِ

  .شودمیبالغ تولید  قطبی دیگر و یک تخمک ک جسمِی ،و در نتیجه ي سیتوکینز
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دو برابر شده  I یی که در اینترفازِهاکروموزوممیتوز است.  بسیار شبیه به پروفازِ :II پروفازِ
 مجـدداً  II کاهش یافته بـود، حـال در پروفـازِ    II طی اینترفازِها آن بودند و فشردگی و تراکمِ

ي سلول بسیار متراکم در بیایند. غشایی که دور هسته رمِفُبه فشرده شدن تا به  کنندمیشروع 
 هـا کرومـوزوم ، II. در انتهـاي پروفـاز   شـوند میفیبرهاي دوکی تشکیل  و شودمیبوده ناپدید 

  به حرکت کردن به سمت مرکز سلول. کنندمیشروع 
لول س ـ به وسـط  هاکروموزوم .شوندمیفیبرهاي دوکی به هر سانترومر متصل  :II متافازِ
  می رسند.
، به همین دلیل سانترومرها از هم شوندمی، کوتاه II فیبرهاي دوکی طی آنافازِ :II آنافازِ

خواهري بـه یکـی از    ، هر کروماتیدشودمی. وقتی سانترومر نصف شوندمیجدا شده و دو نیم 
. شـود میمتمایز ایجاد  کروماتید 46، در نتیجه یک سلول با شودمیقطب هاي سلول کشیده 

سـلول   مقابـلِ  دیگـر در سـمت   کروماتیـد  23تا از این کروماتیدها در یک قطب سلول و  23
  خواهند بود.
و غشـاهاي   ،بـه ناپدیـد شـدن    کننـد میدر این مرحله فیبرهاي دوکی شروع  :II تلوفازِ

ز ا هاکروموزوممتمایز.  يِهاکروموزومگروه از  2 به تشکیل شدن به دورِ کنندمیسلولی شروع 
ل شدن.به شُ کنندمیخود خارج شده و شروع ي ردهبه شدت متراکم و فش حالت  

 23دختـر حـاوي    دختر وجـود خواهـد داشـت. هـر سـلولِ      سلولِ 4پس از تکمیل میوز، 
  اولیه شبیه نیستند. والد دختر از نظر ژنتیکی با سلولِ سلولِ 4. این باشدمیکروموزوم 

زنـده   که قابلیت باشدمی، یک گامت (سلول جنسی) دختر سلولِ 4، هر یک از در مردان
کـه   باشـد مـی تخمکـی   ي دختر، سلولِهاسلولماندن دارد. با این حال در زنان، تنها یکی از 

قطبی  طی میوز، اجسامِ .دیگر اجسام یا گویچه هاي قطبی هستند سلولِ 3 زیست دارد. قابلیت
محتواي سیتوپلاسمی  دریافت ر عوض میزانِاما د کنندمییکسان دریافت  کروموزومیِ يماده

 يمـاده  تمـامِ  تخمک تقریبـاً  . سلولِباشدمیلازم است، بسیار کم ها آن که براي زنده ماندنِ
و مقـدار نـاچیزي از سیتوپلاسـم بـه      کندمیخود کسب  سیتوپلاسمی را از سلول اولیه به نفعِ

  .رسدمیاجسام قطبی 
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  در زنان Iمیوز 

  
  در زنان  I: میوز 21تصویر 

  Iپروفاز 
کنند به شروع می هاکروموزوم

  .متراکم شدن

هاي همولوگ جفت کروموزوم -
  شوند.می

  دهد.کراسینگ اور رخ می -

  هاي نوترکیبکروموزوم -

 Iمتافاز 

 Iآنافاز 

 Iتلوفاز 

 جسم قطبیساز تخمکسول پیش سیتوکینز
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  در زنان IIمیوز 

  
  در زنان II: میوز 22تصویر 

  جسم قطبی
(Polar body) 

  ساز تخمکسلول پیش
(Egg cell precurser) 

 IIپروفاز 

 IIمتافاز 

 IIآنافاز 

 IIتلوفاز 

 سیتوکینز

 اجسام قطبی
سلول تخمک 

 بالغ
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  در مردان Iمیوز 

  
  در مردان I: میوز 23تصویر 

  Iپروفاز 
کنند به شروع می هاکروموزوم

  .متراکم شدن

هاي همولوگ جفت کروموزوم -
  شوند.می

  دهد.کراسینگ اور رخ می -

  هاي نوترکیبکروموزوم -

 Iمتافاز 

 Iآنافاز 

 Iفاز تلو

 سیتوکینز
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  در مردان IIمیوز 

  
  در مردان II: میوز 24تصویر 

  ساز اسپرمسلول پیش
(Sperm cell 
precurser) 

 IIپروفاز 

 IIمتافاز 

 IIآنافاز 

 IIتلوفاز 

 سیتوکینز

  ساز اسپرمسلول پیش
(Sperm cell 
precurser) 
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  : کاهشِ تعداد کروموزوم و تبادل ماده ژنتیکی طی میوز25تصویر 

  
را با ها آن و امکان ترکیبِ کنندمیگامت تولید  ،بسیاري از جانداران، به منظور تولید مثل

. بدیهی است که کنندمیایجاد  ي هاپلوئیدهاگامت، سازند. جاندارانِ دیپلوئیداهم مییکدیگر فر
از نسلی به نسل دیگر پیوسته رو بـه افـزایش    هاکروموزومید نبودند، تعداد هاپلوئ هاگامتاگر 
  .شدمیي جانداران دو برابر هاکروموزوم، تعداد هر نسل و در واقع در گذاشتمی

لولـه هـاي    . دیـواره ي داخلـیِ  کنندمیاسپرم زایی، اسپرم تولید  نر، طی فرایند جانورانِ
 هاسلولکه این  ،یی به نام اسپرماتوگونی ساخته شده استهاسلولاسپرم ساز (لایه زاینده) از 

اولیـه تولیـد    یتسو تعداد زیادي سلول به نام اسپرماتو دهندمیمیتوز انجام  پی در پی تقسیمِ
. از هـر  دهنـد مـی میـوز انجـام    ت هـاي اولیـه تقسـیمِ   ی. بعضـی از ایـن اسپرماتوس ـ  کننـد می

ثانویه طـی   تیثانویه و از هر اسپرماتوس تیاسپرماتوس سلولِ I ،2میوز اولیه طیِ تیاسپرماتوس
نهایت اسپرماتیدها تمایز یافتـه و اسـپرم ایجـاد     . درشودمیاسپرماتید تولید  سلولِ II ،2میوز 

  .شودمی
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ي اووگـونی  هـا سـلول  .شـود می، تخمک طی فرایند تخمک زایی تولید در جانوران ماده
 I ینـی)، در دوران جنینـی رشـد کـرده و وارد میـوزِ     (لایه ي زاینده ي تخمـدان در دوران جن 

هاي اولیـه تـا سـن بلـوغ بـدون      تسی. این اووکنندمیهاي اولیه را ایجاد تیو اووس شوندمی
، هر مـاه یکـی از   . از سن بلوغ تا دوران یائسگیشوندمیمتوقف  Iپروفاز ي مرحلهدر  ،فعالیت
از هـر   ،نامسـاوي  سـیتوکینزِ  و به دلیـلِ  گیردمیهاي اولیه، تقسیم میوز را از سر تسیاین اوو

پلوئید کوچک به هاسلولثانویه و یک  تیبزرگ به نام اووس پلوئیدها سلولاولیه، یک  تیاووس
  .شودمیي قطبی ایجاد نام جسم قطبی یا گویچه

. دهـد میرا انجام  II، میوز تخمدان، در صورت لقاح با اسپرم كثانویه پس از تر تیاووس
ایجاد شده پس از رشد به اوول یـا   بزرگ نامساوي همراه است. سلولِ نیز با سیتوکینزِ IIوز می

کوچک نیـز بـه دومـین گویچـه ي قطبـی تبـدیل        و سلولِ (ovule) شودمیتخمک تبدیل 
عدد دومین  2را انجام دهد و  IIد میوز توانمی(اولین گویچه ي قطبی نیز  و می میرد شودمی

  جاد کند اما در نهایت گویچه هاي قطبی می میرند).گویچه ي قطبی ای
ممکن است سبب اختلال  ،Xمواد مخدر، الکل، پرتوهاي فرابنفش، رادیواکتیو و اشعه ي 

  گامت زایی و تشکیل اسپرم و تخمک هاي غیرعادي شوند.در 
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 DNA (DNA re[;ocatopm)فصل چهارم: همانند سازي 

  
  فصل چهارم

  ):DNA )DNA Replicationهمانندسازيِ 

اینترفاز ي مرحلهطی  ،رونویسی و ترجمهDNA1،9 مهم نظیر همانند سازيِ فرایندهاي سلولیِ
ي مرحلـه (بـرخلاف   ل پیچ خورده اسـت شُ به صورتDNA ، ، چون طی اینترفازدهندمیرخ 

 ـ ). پیچ خوردگیِباشدمیبه صورت فشرده  DNAکه  میتوز متافازِ در اینترفـاز بـه    DNA لِشُ
  دسترسی پیدا کنند. DNA که به نوکلئوتیدهايِ دهدمیاجازه  هازیمآن

شروع  DNA به طور همزمان در تعداد زیادي از نقاطDNA  ، همانند سازيِدر انسان ها
 همانندسـازي  ، منشـا و خاسـتگاهDNA   همانند سازي و تکثیرِ . به مکان هاي شروعِشودمی

)ORI(210ي شتهردو  در طولِها ناگویند، این مکDNA .در هر کروموزوم، پراکنده اند  
از هـم بـاز    ،ORIدر هـر   DNAي رشـته ، دو شـود میآغاز  DNA وقتی همانندسازيِ

کـه یـک حبـاب درون     رسـد مـی ، به نظر شوندمیهمچنان که دو رشته از هم جدا  .شوندمی
اننـد  ، حباب هـاي هم DNA. به این نواحی بازشده ي شودمیتشکیل  DNA دوتاییِ مارپیچِ

. باید یادآور گیردمی، شکل DNA ي جدیدهارشتههمانندسازي،  هر حبابِ سازي گویند. درونِ
ي از هـم جـدا   هارشته، و هر کدام از شودمیجفت  Gبا  Cو همیشه  Tبا  Aد که همیشه شُ

را بسـازند.   DNA دوتـایی جدیـد   تـا یـک مـارپیچِ    باشـد مـی به عنوان الگو  DNAشده ي 
و در دو جهـت بـه سـمت خـارج و دور از      شودمیشروع  ORI در محلِ DNA همانندسازيِ

ORI ِهمانندسـازي در   همانندسازي بـه نزدیکتـرین حبـابِ    پیش می رود تا زمانی که حباب

                                                           
1. DNA repllication 
2. Origin of Replication 
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مارپیچ دوتاییِ اولیه و اصلی براي ساختنِي رشته. از آنجایی که یک رسدمیدیگر خود  سمت 
  .شودمیدر نظر گرفته 111نیمه محافظت شده ADN ، همانندسازيِشودمیجدید استفاده 

را بـا عنـوان    شـوند مـی که داخل حباب همانندسازي تشـکیل   DNA جدیدي رشتهدو 
ي رشـته . نامنـد مـی  (lagging strand)پیـرو  ي رشتهو  (leading strand)پیشرو ي رشته

5 پیشرو طی فرایندي پیوسته از سمت΄ یـرو از تعـداد   پي رشـته . شـود میساخته  ΄3 به سمت
زیادي قطعات پیرو از تعـداد زیـادي   ي رشته .شودمیساخته 212اکُازاکی کوچک به نام قطعات

 به سمت ΄5 د از سمتنتوانمیفقط  DNA يِهاتوالیچون  ،شودمیتکه هاي کوچک تشکیل 
 ، قطعـات کنـد مـی همانندسازي رشـد   . همچنان که حبابِ΄5 به سمت ΄3تولید شود نه از  ΄3
تـا یـک    شـوند مـی کازاکی سپس به هـم وصـل   اُ . این قطعاتشوندمی کازاکی ساختهاُ دیدج

  را تشکیل دهند. DNAپیوسته و طولانی تري از ي رشته
  

  
  DNA: حباب هاي همانند سازي در 26تصویر 

                                                           
1. Semiconservative 
2. Okazaki fragments 
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 DNAي پیشرو و پیرو در هارشته: چنگالِ همانندسازي و 27تصویر 

  
اگـر   . مثلاًشودمیملکول حاصل  n2سل همانندسازي، ن nپس از  ،DNA در هر ملکولِ

 3و اگر  شودمیحاصل  DNA ملکولِ 4نسل همانندسازي کند، از آن  DNA ،2 یک ملکولِ
همانندسازي  در زمانِ .2 3 = 8 شودمیحاصل  DNA ملکولِ 8نسل همانندسازي کند از آن 

ي جدیـد قـرار   هاها رشتهآن بلِو در مقا شوندمیمادري از هم جدا  DNAِي رشتههمواره دو 
ملکول وجود دارد که یک  2. بنابراین هر چند نسلی که همانندسازي رخ دهد، همواره گیردمی

جدید هستند؛ و یـا  ي رشته 2داراي  هاملکولمادري و یک رشته جدید دارند، و سایر ي رشته
جدیـد  ها آني و سایر رادم هارشتهي حاصله دو تا از هارشتهگفت در هر نسل از کل  توانمی

  هستند.
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  ِ والد و دختر پس از دو نسل همانندسازي DNAي هاملکول: 28تصویر 

  
. وقـایع مـرتبط بـا همانندسـازي     شـود میکپی  DNA ،DNAطی فرایند همانندسازي 

DNA  ي مرحلهي یوکاریوت طی هاسلولدر(synthesis)S   همانندسـازيِ افتـد مـی اتفـاق . 
DNA را بشکند. با شکسته  آنزیم پیوندهاي میان بازهاي مکمل که یک شودمی زمانی شروع

دیگـري   ، یعنی آنزیمِگیرندمیدید قرار  پیوندهاي میان بازهاي مکمل، بازها در معرضِ شدنِ
، با بازهـاي مکمـل   DNA براي ساختن دو رشته جدیدها آند این بازها را بخواند و از توانمی

هر کـدام داراي یـک    شودمیکه به این ترتیب ایجاد  DNA دختريِدو ملکول  استفاده کند.
والد ي رشتهجدید با ي رشتهجدید هستند که این ي رشتهوالد، و یک  DNAِ رشته از ملکولِ

مکمل است. در نتیجه دو ملکول دختر، هر دو شبیه به ملکول والد هسـتند. بـه ایـن ترتیـب     
والد، در  DNA است، چون نیمی از ملکول113ِهشد ، فرایندي نیمه حفاظتDNAهمانندسازي 

                                                           
1. Semiconservative 
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توسط  DNA نیمه حفاظتیِ مدل تکثیرِ .شودمیدختري، حفظ  DNAي هاملکولهر یک از 
Watson  وCrick .ارائه شد  

حبـاب هـاي    شـوند مـی از هـم بـاز    ORIي ناحیـه در  DNAي رشـته همچنان که دو 
ها یک حباب همانندسـازي دارنـد    پروکاریوت ها نظیر باکتري .شوندمیهمانندسازي تشکیل 

  د.نتعداد زیادي حباب همانندسازي داریوکاریوت ها،  يهاکروموزوماما 
    همانطور که ذکـر شـد، همانندسـازي از نقـاط ORI   خاسـتگاه هـاي    شـود مـی شـروع)

، چنگال هاي همانندسـازي را شـکل   شوندمیکه از هم باز  DNAي رشتههمانندسازي). دو 
در  DNA ي جدیدهارشته. (Replication forks)باشدمی Y اي شبیه به که ناحیه دهندمی

  .کنندمیچنگال هاي همانندسازي رشد 
  گام هاي همانندسازي:

 کندمیرا درون یک حباب همانندسازي، از هم جدا  DNAي هارشتههلیکاز،  آنزیمِ گام اول:
ازي تشـکیل  یـک چنگـال همانندس ـ   شودمی، و باعث کندمیو نیمه تقسیم و به د
  شود.

همانندسـازي وارد   را به محـلِ  RNAکوتاهی از  قطعات، (Primase) پریماز آنزیمِ گام دوم:
  کند. شروعرا  DNA بعدي از کجا همانندسازيِ که آنزیمِ دهدمیو پیام  کندمی

پلیمـراز، متوجـه    DNA را وارد کـرد، آنـزیمِ   RNA پس از آنکه پریمـاز، قطعـات   گام سوم:
پلیمراز، اضـافه   DNA از کجا بایستی نوکلئوتیدها را اضافه کند. آنزیمِ که شودمی

  .دهدمیانجام  ،3΄ به سمت ΄5 نوکلئوتیدها را از سمت کردنِ
اضافه شده بود،  DNA جدیدي رشتهپریماز به  که به وسیله آنزیمِ RNA قطعات گام چهارم:

ستی برداشته شـود. آنـزیم   ، لذا بایباشدمی RNA تعلق ندارد و از جنسِ DNAبه 
گزونواکلئاز، قطعات RNA ر: (به نام پرایمPrimerِرا بر می دارد و آنزیم ( DNA 

  .کندمیر پDNA  پلیمراز فضاهاي خالی را با نوکلئوتیدهایی از جنسِ
را که در  DNAلیگاز رشته  بعد از اتمام همانندسازي و کنترل کردن خطاها، آنزیمِ گام پنجم:

 جدید که در حباب هاي همانندسـازيِ ِ  DNAي رشتهتشکیل شده به  یک حباب
  می چسباند. ،طرفین تشکیل شده
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  :(Leading strand)در رشته پیشرو  DNA وقایع مرتبط با همانندسازيِ

  .کندمیرا باز  DNA لیکاز، زیپِه آنزیمِ )1
ر می خـورد  س 5΄به سمت  3΄ رِاز سDNA  الگويي رشتهپلیمراز، در طول  DNA آنزیمِ )2

 ΄3 بـه سـمت   ΄5 از سـمت  ،باشدمی DNAالگوي ي رشتهپیشرو را که مکمل ي رشتهو 
  .سازدمی

 DNA و نوکلئوتیدها یک به یک توسط کندمیهمانند سازي را ترك  پریماز، مکانِ آنزیمِ )3
ي رشـته لیگـاز، انتهـاي    DNA و سـپس آنـزیمِ   شوندمیپیشرو اضافه ي رشتهپلیمراز به 

بعـدي وصـل    پیشـرو در حبـاب همانندسـازيِ   ي رشـته ساخته شده را به ابتداي  پیشروي
  .کندمی

  :(Lagging strand)در رشته پیرو  DNA وقایع مرتبط با همانندسازيِ

 .کندمیرا باز  DNAي رشتهدو  آنزیم هلیکاز، زیپِ )1

  .کندمیرا براي شروع همانندسازي آماده  DNAي رشتهآنزیمِ پریماز،  )2
و  کندمیحرکت  ΄5 رِبه س ΄3 رِاز سDNA الگوي ي رشتهپلیمراز، در طول  DNAآنزیم  )3

، 3΄بـه سـمت    ΄5 از سمت باشندمی DNAالگوي ي رشتهکازاکی را که مکمل قطعات اُ
 .سازدمی

 DNAو نوکلئوتیدها یک به یک توسـط   کندمیآنزیم پریماز، مکان همانندسازي را ترك  )4
 .شوندمیپلیمراز اضافه 

  .کندمیکازاکی را به یکدیگر وصل اُلیگاز، قطعات  DNAیمِ آنز )5
  نکات مرتبط با همانندسازي:

ü  ي رشتهدوDNA  ِشوندمیهلیکاز از هم باز به وسیله آنزیم. 

ü ِکه آنزیمِ دهدمیهلیکاز پیوندهاي هیدروژنی میان هر جفت باز را می شکند و اجازه  آنزیم 
DNA  الگوي ي رشتهپلیمراز بهDNA د.شو وصل 

ü تشکیلِ چنگال هاي همانندسازيهمانندسازيِ ، سرعت DNA  دهندمیرا افزایش. 
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ü 1،14رازآنزیمی به نام توپوایزومو همزمـان   شـود میهمانندسازي وصل  حبابِ به دو چنگک
دو  پیچ خـوردگی و فشـردگیِ   ، این آنزیم شدتشوندمیاز هم جدا  DNAي رشتهکه دو 

 .دهدیمرا کاهش  DNAالگوي ي رشته

ü  هارشتهقبل از آنکهي جدید DNA رهاي بخواهند تشکیل شوند، لازم است پرایمRNA2 

 ـمـی پلیمراز  DNAدر مکان همانندسازي حاضر شوند، تنها در اینصورت است که 15 د توان
 نوکلئوتیدهاي جدید را به مکان همانندسازي اضافه کند.

ü آنزیمی است که پرایمر316ِپریماز RNA  سازدمیرا. 

ü نزیم آDNA  تا  کندمیي الگو را یک به یک اضافه هارشتهپلیمراز، نوکلئوتیدهاي مکمل
 زاد در هسته شناور هستند.آتشکیل شود. این نوکلئوتیدها به صورت  DNA جدیدي رشته

ü   ــاط شــروع همانندســازي ــا و نق ــوالی خاصــ ، معمــولاً(ORIs)خاســتگاه ه ی از داراي ت
 هستند. نوکلئوتیدها

ü  ي تهرشطویل شدنجدید DNA ِهمانندسـازي، توسـط آنـزیمِ    چنگـالِ  در محل DNA 
 .گیردمی، سرعت این آنزیمنوکلئوتیدها توسط  پلیمراز و چینشِ

ü ِي رشتهطویل شدن  نرخ و میزانجدید DNA نوکلئوتید در ثانیه 500 حدوداً ،در باکتري، 
 در ثانیه است. نوکلئوتید 50ي انسانی هاسلولو در 

ü ي رشتهدي که به هر نوکلئوتیجدید DNA  یا هـر مونـومري کـه اضـافه      شودمیاضافه)
. چون هـر نوکلئوتیـد ابتـدا بـه صـورت      دهدمیخود را از دست  فسفات ) دو گروهشودمی

3ي فسفات است و تر ئوکسی ریبونوکلئوزیدد گـروه   فسفات دارد. واکنش هیـدرولیزِ  گروه
بـه همـین دلیـل باعـث      ،(exergonic reaction) باشـد مـی انـرژي زا   یواکنش ،فسفات

 تشکیل شود. DNAجدید ي رشتهد و رنوکلئوتیدها صورت گی پلیمریزاسیونِ شودمی

ü DNA  ي رشته ΄3د به انتهاي توانمیپلیمراز هر بار فقطبعـدي را   ساخته شده، نوکلئوتید
اضافه کند. نوکلئوتید یـک   و مجـدداً  دشـو میقبلی اضافه ي رشتهخود به  ΄5 رِبعدي از س

                                                           
1. Topoisomerase 
2. RNA primer 
3. Primase 
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 DNAبعدي بتواند اضـافه شـود. بـه ایـن ترتیـب       که نوکلئوتید شودمی ایجاد 3΄انتهاي 
 .سازدمیجدید را ي رشته ،΄3به  ΄5از  پلیمراز

ü ِآنزیم DNA پلـی نوکلئوتیـدي کـه بـه     ي رشتهیک نوکلئوتید را به  دتوانمیمراز فقط پلی
پلی نوکلئوتیـدي از  ي رشتهی باید یک متصل است، اضافه نماید. یعن DNAرشته الگوي 

 DNAش را شـروع کنـد. بنـابراین آنـزیم     پلیمـراز کـارDNA   قبل وجود داشته باشد که 
ش به تنهایی اولین نوکلئوتید را براي دد خوتوانمیهمانند سازي نیست و ن پلیمراز، آغازگرِ

هـر بـار   آنـزیم   الگـو بچسـباند. ایـن   ي رشتهجدید بیاورد و به همدیگر و ي رشته ساخت
اضافه کند، که به این  باشدمینتهاي یک زنجیره که از قبل موجود نوکلئوتیدها را باید به ا

نیست، بلکه قطعه ي کوتـاهی   DNA. پرایمر (Primer)ندگویمیر پرایم ،اولیه ي زنجیره
 .سازدمیاست و آنزیمی به نام پریماز، پرایمر را  RNAاز 

ü  یکسري پروتئین به نامSingle strand binding proteins )ي متصل شونده هاپروتئین
که از هم بـاز   DNAالگوي ي رشتهبه صورت طولی به هر یک از دو  ،منفرد)ي رشتهبه 

ي الگو را صاف و مستقیم نگه می دارند، تا بـه ایـن   هارشتهو این  شوندمیوصل  اندشده
 بتواند ساخته شود. DNA جدیدي رشتهترتیب 

ü ِجدید ي رشته طی سنتزDNA آنزیم ،DNA ِغلط  و کندمیخودش را بررسی  پلیمراز کار
پلیمـراز آن را قطـع    DNAاشـتباه اضـافه شـود،     . اگر یک نوکلئوتیددهدمیگیري انجام 

. یعنی هـر بـار کـه نوکلئوتیـدي بـه      کندمیصحیح جایگزین  و آن را با نوکلئوتید کندمی
به عقب بر می گـردد تـا نوکلئوتیـد را     ΄3 رِاز از سپلیمر DNAجدید اضافه شود، ي رشته

به حرکت خـودش از   و مجدداً دهدمیبروز اشتباه ویرایش انجام  بررسی نماید، در صورت
 .کندمیجدید اضافه ي رشتهو نوکلئوتیدها را به  دهدمیادامه  ΄3به  ΄5

ü  در واقعDNA  این دهدمیانجام پلیمراز خودش یک آنزیمی دارد که ویرایش و ترمیم را .
آنزیم نوکلئوتید اشتباه را بکندمیصحیح جایگزین  ر می دارد و آن را با نوکلئوتید. 

ü از کننـد میویراش و ترمیم فرار  برخی از خطاها و اشتباهات هنگام همانندسازي از دست .
ند بـه  توانمیشیمیایی و اشعه ي فرابنفش هم  طرفی موادDNA    .ایـن  بـه  آسـیب بزننـد

 ند.گویمیجهش ، DNA تغییرات در توالیِ
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ü  جدي بر عملکرد یک ژن مهم داشته باشند و عملکرد سلول را  ند عوارضِتوانمیجهش ها
بـه سـازگاري و رشـد     ند مفید باشند وتوانمیمختل کنند. با این وجود برخی از جهش ها 

 .شوندمیجهش هایی که سبب تنوع آنتی بادي ها در بدن  بدن کمک کنند. مثلاً

ü DNA  جفت باز (یعنی بازهاي  710پلیمراز در ابتداي همانندسازي به ازاي هرG,C,T,A 
اشـتباهات را انجـام    فرایند غلط گیـري و ویـرایشِ   هاآنزیمخطا و اشتباه دارد، سپس  1) 

، که غلـط گیـري و ویـرایش شـده     DNAجدید در  . حالا نرخ و میزان اشتباهاتدهندمی
 میلیارد جفت باز است. 1به ازاي هر  مورد1

ü ترمیمسیستم و ف به ندرت نـد  توانمـی ن، یک خطـا و اشـتباه را   رایند همانندسازي و فرایند
بـه  ، پایـدار شـود   DNAخطا در این ویرایش کنند، لذا همانطور که گفته شد ممکن است 

د عوارض شدیدي داشته باشـد. جهشـی   توانمیکه  ند،گویمیجهش  ،پایداري چنین تغییرِ
 به شدت بـر سـلامتی و   دتوانمی، دهدمیقرار  تأثیرفقط یک جفت نوکلئوتید را تحت که 

بدن یا به طور کلی یک موجود زنده اثر سوء بگذارد، به خصوص اگـر   از آن عضو عملکرد
رخ داده باشد. از آنجایی که سـاختار و   DNA جهش در یک بخش حیاتی و مهم از توالیِ

آمینواسیدي  آن بستگی دارد، پروتئینی که توالیِ آمینواسیديِفعالیت هر پروتئین به ترکیب 
 ممکن است عملکرد ضعیف و یا فاقد عملکرد در بدن باشد. ،آن تغییر کرده باشد

ü  ویرایش ها و غلط گیري هـا را در   ،همانندسازي ي موجود در ماشینِهاآنزیمغیر از اینکه
دیگري نیز وجود دارد که بـه آن   غلط گیريِ ، سیستمِدهندمیانجام  DNA جدیدي رشته

Mismatch Repair system .همانندسـازي  آنکـه ماشـینِ   علـی رغـمِ   گویند،  فعالیـت 
، دهـد مـی و خوداصلاحی دارد، باز هم خطـا و اشـتباه طـی همانندسـازي رخ     ترمیمی خود

 DNA mismatch repairدارد کـه بـه آن    backup خوشبختانه سـلول یـک سیسـتمِ   
 . درافتـد میخطاهاي نادري است که اتفاق  اش اصلاح و ویرایش کردنِ که وظیفه ،گویند

 .کندمیماشین همانندسازي را اصلاح  اشتباهات %99واقع این سیستم 

ü ِطی همانندسازي DNAِسیسـتمِ  ، بدون حضور mismatch repair   ِخطـا ، میـزان بـروز، 
و بـا حضـور و فعالیـت     شودمینوکلئوتیدي است که کپی  10 7خطا به ازاي هر  1 حدوداً

نوکلئوتیـدي اسـت کـه     10 9خطا به ازاي هر  1 ،، میزان بروز اشتباهmismatch سیستمِ
 .شودمیکپی 
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ü  مواد شیمیایی و اشعه ي فرابنفش بهDNA  مـی زننـد.    آسـیب  ،ي بـدن مـا  هـا سلولدر

 آسیب دیده را تعمیر و ترمیم کنند. وقتـی بـیش از   DNAِبایستی به طور مداوم،  هاسلول
بـه   ،کننـد میمی دارند و جدا  را بر DNAقسمت هاي آسیب دیده ي  ،ترمیمی آنزیمِ 50

پلیمـراز و   DNAرشـی) گوینـد.   ب تـرمیمِ ( DNA، Excision repair این نوع از تـرمیمِ 
DNA  لیگاز، نوکلئوتیدهاي جدید را به جاي قطعه ي بریده شده جایگزین و به هم وصل

 .کنندمی

  
  

  DNAترمیمِ اشتباهات همانندسازي در : سیستم 29تصویر 
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  :DNAخلاصه ي همانندسازي 

فراینـدي اسـت کـه بـه      DNAاینچنین عنوان کـرد کـه همانندسـازي     توانمیبه طور کلی 
 DNA مادريِ و مارپیچ دوتایی ،هلیکاز ابتدا آنزیمِ انجام شده و جلو می رود. هاآنزیمي واسطه

به هـر کـدام از    (binding proteins)ي متصل شونده اهپروتئین. سپس کندمی را از هم باز
  را ثابت نگه می دارند.ها آنوصل شده و  DNAي از هم باز شده ي هارشته

پلیمراز،  DNA . آنزیمِکندمیالگو ملحق ي رشتهر را به پرایم کوتاه ریماز، قطعاتپِ آنزیمِ
تشـکیل   DNA تا رشته جدیـد  ندکمیو متصل  آوردمیالگو را ي رشته نوکلئوتیدهاي مکملِ

 ، را بر می دارد و بـه جـاي آن نوکلئوتیـدي از جـنسِ    RNA پرایمر1،17ِگزونوکلئازا شود. آنزیمِ
DNA  لیگاز . آنزیمِدهدمیالگو را قرار ي رشتهو مکمل با، کازاکی را به هـم وصـل   اُ قطعات

و جـاي   کنـد مـی گیري فسفات وجود دارد، درز –و شکاف هایی که در زنجیره ي قند کندمی
  .کندمیرا پر ها آن

وارد  primerشروع (یعنی چندین ي نقطهچندین  laggingي رشتهپریماز روي  آنزیمِ •
همانندسازي و  براي آغازِ ،leadingي رشته، در صورتی که روي کندمی) ایجاد کندمی

شروع فعالیت DNA فقط یک  ،پلیمرازPrimer .لازم است  
• که به وسیله ي  کازاکیاُ قطعاتDNA  100-200حـدودا   ،شـوند مـی پلیمراز تشکیل 

  نوکلئوتید طول دارند.
• بـه نـام    ،ملکولی بـوده  ژاپنی که زیست شناسِ دانشمندReiji Okazaki   اولـین بـار ،

کازاکی را کشف کرد.اُ قطعات  
و غلط  به ویرایش ،پلیمراز DNA متفاوت از آنزیمِ به همراه سه نوعِ ،گزونوکلئازا آنزیمِ •

 تا اشتباهی رخ ندهد. ،کندمیجدید کمک ي رشتهگیري 

  
  
  

                                                           
1. Exonuclease 
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  DNA: فرایند همانندسازي 30تصویر 
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  هادر ژن (Mutations)ها : جهشفصل پنجم

  فصل پنجم

  :هادر ژن (Mutations)ها جهش
 اینترفاز سـپري ي مرحلهدر  ،سلول بیش ترین زمانِهمانطور که در فصل هاي قبل ذکر شد، 

 سلولِ شُل قرار دارند. طی تقسیمِ پیچ خوردگیِ در این مرحله در حالت هاکروموزوم، و شودیم
همچنـین  خورنـد مـی به صورت محکمتري پیچ  هاکروموزوم، همان میتوزبدن، یا  سوماتیک .

بالغ تبدیل شوند، یعنی طی میوز  ي پیش ساز به اسپرم و تخمکهاسلولزمانی که قرار است 
 . میوزIIِ و میوزِ I میوزِ ،مجزا داردي مرحله. میوز دو شوندمیمتراکم و فشرده  هازومکرومونیز 

I ِکاهشی و میوزِ را با عنوان تقسیم II ِکنندمی برابر، توصیف را با عنوان تقسیم.  
 ايرشـته دو  بـه صـورت مـارپیچِ    ،DNA ملکولِ .دارد DNA هر کروموزوم یک ملکولِ

بـاز تشـکیل شـده     4از  DNAچ خورده و روي خودش تا می خـورد.  و چندین بار پی باشدمی
  .آدنین، تیمین، سیتوزین و گوانین است:

یی هسـتند  هاپیام ،هاژنقرار دارند.  هاژننامنظم،  ، در فواصلDNAِي هارشتهدر طول 
خودشان در بدن کاري  هاژنکه چگونه رشد و عمل کند. در واقع  دهندمیکه به بدن دستور 

 mRNAبـه صـورت    DNA. بلکه حاوي پیامی هستند که این پیـام از روي  دهندمیم نانجا
نیز از نوکلئوتیدها تشـکیل شـده    mRNA. شودمیرونویسی نامیده  ،. این فرایندشودمیکپی 

است اما برخلاف DNAِاوراسـیل   بـازِ  ازو به جاي تیمین  باشدمی ايرشتهتک  ، یک ملکول
. یعنـی یـک پـروتئین    شـود مـی دي تبدیل کاربري ردهیک فراوبه  mRNA .کندمیاستفاده 
به پـروتئین، ترجمـه    mRNA تبدیل پیامِ . به فراینداندشدهاز آمینواسیدها تشکیل ها پروتئین

  .tRNAو  rRNAیعنی  کنندمیترجمه کمک  به فرایندنیز  RNAدیگر از  گویند. دو نوعِ
یعنـی زمـانی کـه     ،دهندمیاینترفاز رخ ي مرحله، طی DNA ، ترجمه و تکثیرِرونویسی

DNA ِـمـی بیمـاري ژنتیکـی    کمتري پیچ خورده است. با تراکم  د در اثـر جهـش هـا در    توان
  رخ دهد. DNAي هاتوالی
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جفـت   22تـایی.   23ي مجموعـه دو  کروموزوم دارند، به صورت 46افراد به طور طبیعی 
و/  X( ي جنسی هسـتند هاکروموزوم ،23هستند، و جفت کروموزومِ شماره  کروموزوم، اتوزوم

و  هـا کرومـوزوم  د به بررسـی تعـداد  توانمی118کروموزوم یا کاریوتایپ ي نقشه تهیه ي ).Yیا 
  در یک بیمار کمک کند.ها آن ساختارِ

، 18، 13 يشمارهاز  اضافه معمولاً . کروموزومِشوندمیکروموزوم متولد  47گاهی افراد با 
21 ،X  یاY 13( یعنـی   شـوند میاضافه متولد  اتوزومِ ادي که با یک کروموزومِ. افرباشدمی ،
) داراي ناهنجاري در اعضاي بدن و عقب افتادگی ذهنی هستند. افـرادي کـه داراي   21یا  18

داراي ناهنجـاري در اعضـاي بـدن و عقـب      ،)Yیا  X(یعنی  اضافه هستند کروموزوم جنسیِ
  افتادگی ذهنی نیستند.

. تنهـا  شـود مـی کرومـوزوم متولـد    45که یک فرد فقط با  کندمیوز مونوزومی زمانی بر
. افرادي که سندرمِ )X , 45( باشدمی219ررنم تسندر ،زیستن دارد مونوزومی که قابلیتي نمونه

جنسـی   دو نسخه دارند اما فقط یک کروموزومِ ،22تا  1 يشمارهي هاکروموزوماز  ترنر دارند،
  ، دختر هستند.م ترنرفراد مبتلا به سندرا . تمامیXِدارند یعنی 

سـاختاري در کرومـوزوم متولـد شـوند. ایـن       همچنین افراد ممکن است با یک مشـکلِ 
ند متعادل یا نامتعادل باشند. افرادي کـه داراي ایـرادي در سـاختار    توانمیساختاري  مشکلات

ت هیچگونه علائم بـالینی  متعادلی دارند، ممکن اس کروموزوم هستند اما بازآرایی کروموزومیِ
داراي  نامتعـادل و نـامتوازن دارنـد احتمـالاً     کروموزومیِ نداشته باشند، اما افرادي که بازآراییِ

 ،ساختاري کرومـوزوم  ذهنی خواهند بود. مشکلات ناهنجاري در اعضاي بدن و عقب افتادگیِ
  د شامل موارد زیر باشد:توانمی

  به جاییجا -      421درج -    320بازآرایی پیچیده -
   واژگونی -    هاانواع حذف -
  هاکروموزومایزو -     مضاعف شدن -

                                                           
1. Karyotype 
2. Turner 
3. Complex Rearrangement 
4. Insertion 
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  :هاژندر  (Mutations)جهش ها 

، به خصـوص زمـانی کـه    شودمیدچار تغییرات شیمیایی مکرري  DNAدر یک سلول زنده، 
DNA  ي مرحله(یعنی در  شودمیتکثیرS ،ِاین تغییرات  در چرخه سلولی یوکاریوت ها). اکثر

گفت کـه   توانمیو منجر به جهش نخواهند شد. بنابراین  شوندمیبه سرعت ترمیم شیمیایی 
. انواع جهش شـامل مـوارد   باشدمی، DNAجهش به نوعی، شکست در فرایند ترمیم و تعمیر 

  :باشدمیزیر 
  منفرد): یک بازِ جهش هاي نقطه اي (یا تعویضِ ¾

. در صورتی که بازهاي دو حلقـه  دشومیدیگر، تعویض  در جهش هاي نقطه اي یک باز با بازِ
پیریمیدن هـا)  (جانشین یکدیگر شوند و یا بازهاي تک حلقه اي  G یا A اي (پورین ها) نظیرِ

خواهد بود. اما اگر  transitionنقطه اي از نوع  یکدیگر شوند، جهشِ جایگزینِ ،Tیا  C نظیرِ
نقطـه اي از نـوع    شِپیریمیـدن شـود یـا بـالعکس، جه ـ     یـک بـازِ   پورین جـایگزینِ  یک بازِ

transversion .خواهد بود  
  :Missenseجهش هاي  ¾

کـدون تغییـر کنـد، بـه ایـن ترتیـب، نـوعِ        شودمیجدید باعث  در این نوع جهش، نوکلئوتید 
  اسید در پروتئین نیز تغییر خواهد کرد.آمینو

  (sickle – cell)مثال: نظیر بیماري سلول داسی 
بـه جـاي    T ، بازِزنجیره ي بتاي هموگلوبین ژنِ وتیددر این بیماري، در هفدهمین نوکلئ

(کـه   GTGلوتامیـک اسـید اسـت) بـه     (که مربوط به گGAG  ، و کدونِگیردمی قرار A بازِ
تاي اسید در زنجیره بِو. بنابراین ششمین آمینکندمیوالین است) تغییر  ي مربوط به اسید آمینه

  نه ي والین خواهد بود.لوتامیک اسید، اسید آمی، به جاي گهموگلوبین
  :Nonsenseجهش هاي  ¾

کـه بـه    دهـد مـی جدید، کدون را به صـورتی تغییـر    در صورت بروز چنین جهشی، نوکلئوتید
ي بنابراین ترجمـه  .)TGAیا  TAG , TAAنظیر ( شوندمیمبدل  stopهاي توقف یا کدون

mRNA  از موعد متوقف جهش یافته رونویسی شده بود، به صورت پیش  ژنِکه از روي این
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پروتئینی که از روي ایـن  ي رده. هر چه قدر چنین جهشی زودتر در ژنی رخ دهد، فراوشودمی
  ، کوتاه تر خواهد بود، و ممکن است این پروتئین داراي عملکرد نباشد.شودمیژن تولید 

  :Silent mutationsجهش هاي خاموش  ¾

. براي مثال در صـورتی  اندشدهمزگذاري متفاوت، ر دونِاکثر آمینواسیدها توسط چندین نوع کُ
تغییر کند و  Tاست، سومین باز یعنی 122رینکه مربوط به اسید آمینه ي سTCT  که در کدونِ
به چنین خواهد بود.  قرار گیرد، باز هم کدونِ حاصله مربوط به سرین Gیا  A ،Cبه جاي آن 

نهایت فراورده اي که از ، چون در شودمیجهش هاي خاموش یا بی صدا گفته  جهش هایی،
 ،تولیـد شـده   چنین جهش هایی بر اساس پروتیئنِ .کندمی، تغییر نشودمیتولید  روي این ژن

کـه از روي ایـن ژن    mRNAتـوالیِ  قابل شناسایی نخواهند بود، مگر اینکـه تـوالی ژن یـا    
  ، به طور دقیق بررسی شود.سی شدهیرونو
  :223جهش هاي محل اتصال ¾

نترون، به منظور تشکیلِي ایهاتوالی حذف mRNA ِ  .بالغ، بایستی با دقت بالایی انجام شود
ورد ، دستگاه آنزیمی را براي برش دادن محـل م ـ ي نوکلئوتید در محل هاي اتصالهاسیگنال

و بـه   شودمیرا تغییر دهد، اینترون برداشته ن هاسیگنال، این . اگر جهشیکندمینظر، هدایت 
، توالی اینترون نهایی همچنان باقی خواهد ماند. ترجمه شدنِ ِ RNAعنوان بخشی از ملکول 

  ینی را تغییر خواهد داد.ئپروتي ردهتوالی فراو
 :(Indels)و حذف ها 324درج ها ¾

یـا از آن حـذف    (insertons)یـک ژن اضـافه    جفت بازهاي اضافه اي ممکن است به توالیِ
 ضافه یا حذف شود از یک تا هزاران بازد اتوانمی. تعداد جفت بازهایی که (deletions) شوند

  گویند. indels. در مجموع به چنین جهش هایی باشدمی
Indels  (یا چندین عدد جفت باز) ویرانگـري   د عواقـبِ توانمیشامل یک یا دو جفت باز

زیـر   . در تصویرِدهدمی (frameshift)قالب  ، تغییرِي ژن داشته باشد، چون ترجمه ي ژنبرا
 یـک تـوالیِ   ،از چـپ بـه راسـت    یک نوکلئوتید قرائت قالبِ ده که چطور با تغییرِنشان داده ش

                                                           
1. Serine 
2. Splice-site 
3. Insertions 
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باعـث   Indel .کننـد مـی متفـاوتی از آمینواسـیدها را رمزگـذاري     مشابه از نوکلئوتیدها، توالیِ
جدیدي از نوکلئوتیدها ترجمه شود و پروتئینی که بـا   ي سه تاییِهاگروهبه  mRNA شودمی

  ، بی ارزش است.شودمیولید این کدون هاي جدید ت
  

  
  

  )،Frameshift: تغییرِ قالب (31تصویر 

Gluگلوتامیک اسید = ،Argآرژینین =، Proپرولین =، Glnگلوتامین = ،Asnآسپاراژین =، Phe فنیل =
  رین= سSer ،= لوسینLeu ،آلانین

  
یل جدید تشکِ STOPکدون هاي  شوندمیاغلب باعث  ،(Frameshifts)تغییر قالب ها 

پروتئین تولید شده تحریف  بدین ترتیب. کنندمیایجاد  nonsenseشود، بنابراین جهش هاي 
  د آن طور که باید براي سلول مفید واقع شود.توانمیو ن شودمی

باشند، ممکن اسـت عواقـب    3نوکلئوتید یا مضربی از  3شامل  ،ها indelدر صورتی که 
ي و قاعده نداشته باشند، چرا که چارچوب رجدي در ب با این کنندمیکدون ها را حفظ  قرائت .

تعـداد زیـادي کپـی از     (insertion) درجِ انسان، در اثـرِ  ي وراثتیِهابیماري، تعدادي از وجود
شکننده، نمونه  Xنتینگتون و سندروم ها بیماري. شوندمی، ایجاد مشابه تاییِ 3نوکلئوتیدهاي 

  .شوندمینوکلئوتیدها ایجاد  تکرار شدنِ یی هستند که در اثرهابیماريهایی از 
کـه   باشدمییی هاژن در اثر به ارث بردنِ هاانسانچندین بیماري در  :شکننده Xم سندر

و بارهـا و بارهـا تکـرار     (insertion) انـد شدهدرج  هاژنقطعات مشابهی از کدون ها در این 
ــدشــده ــوزومِان ــه اي از  ،(locus)مکــانی وجــود دارد  ،انســانِ  X . در کروم کــه داراي قطع
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مـدام تکـرار شـده اسـت      ،CGGتایی از نوکلئوتیدهاي  3 و در آن توالیِ باشدمینوکلئوتیدها 
(CGGCGGCGGCGG,…).  تعداد اینCGG و یـا  5ممکن است کم باشد در حـد   ،ها ،

ممکن است تعداد CGG  کنـد مـی ي ایجـاد ن و مضـر  بد اما فنوتیپِعدد نیز برسد،  50ها به 
  این نوکلئوتیدهاي تکرار شده در ناحیه اي از ژن قرار دارند که رمزگذاري نشده است). (چون

. با این کندمیتایی، معمولا آسیبی ایجاد ن 3این نوکلئوتیدهاي  بار تکرار شدنِ 100حتی 
تایی، تمایل دارند از یک نسل به  3ي طولانی تر و درازتر از این نوکلئوتیدهاي هاتوالیوجود، 
به همین دلیل تنگـی و انقباضـی    بار تکرار). 4000در حد ( و درازتر شوند ترطویلعدي نسل ب

ن مردانـی کـه چنـی    .کنـد مـی ، و آن را تـا حـدي شـکننده    شـود مـی حادث  Xدر کروموزوم 
را از مادرانشان بـه ارث مـی برنـد)     X کروموزومِ البته قاعدتاًکروموزومی را به ارث می برند (

زنانی که  نظیر عقب افتادگی ذهنی. دهندمیي مضر و بد را از خود نشان هافنوتیپتعدادي از 
اقب چنین کروموزومی عو تأثیربه طور خفیفی تحت ، شکننده را به ارث می برند X کروموزومِ

شکننده را از مادرانشـان بـه ارث مـی برنـد؛ چـون       X (زنان نیز این کروموزومِ گیرندمیقرار 
   .)شوندمیدارند به ندرت پدر  شکننده X مردانی که سندرمِ

  

  
  

  شکننده Xطبیعی و کروموزومِ  X: کروموزومِ 32تصویر 
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  :هاکروموزومدر 125مضاعف شدن ¾

. طی میوز، وقتی کراسـینگ اور،  باشدمیقسمتی از ژنوم  مضاعف شدن در واقع دو برابر شدنِ
ن مضـاعف داشـته   یک کروماتید ژ شودمی، سبب افتدمیي همولوگ اتفاق هاکروموزوممیان 

نامساوي سبب شده یک  باشد و ژن در کروماتید دیگر حذف شود. در شکل زیر، کراسینگ اورِ
  ، تولید شود.آلدسترون لازم است یديِئاسترو هورمونِ دوم، از ژنی که براي سنتزِ کپیِ

  

  
  

  : نمونه اي از مضاعف شدن33تصویر 
  

 کنـد مـی نامناسبی حمـل  226روموتورهايخود، پ 5΄جدید، در انتهاي  ، این ژنِبا این حال
کـه   شودمیتاهیدروکسیلاز کسب کرده است)، همین موضوع باعث بِ -11 را از ژنِها آن(که 

جهش یافته غالب  این ژن با قدرت و شدت بیشتري نسبت به یک ژن طبیعی، بیان شود. ژنِ
 وزوم که حاملِنسل) که حداقل یک کروم است: تمام اعضاي یک خانواده (به واسطه ي چهار

 بالا رنج خواهند برد و احتمالِ خونِ چنین جهشی (مضاعف شدن) باشد را به ارث ببرد، از فشارِ
وجود دارد.ها آنزودرس در اثر سکته ي مغزي در  مرگ  

                                                           
1. Duplications 
2. Promoters 



  ي ژنتیکدرسنامه  72
 

 آنالیزِ یوکاریوت ها اتفاق افتاده است. د و تکاملِش، طی رژن به طور مکرر مضاعف شدنِ
 ي مشابه را نشان داده است. احتمـالاً هاتوالیتعدادي زیادي ژن با ، ژنوم در یک موجود منفرد

اجـدادي، بـه    مضاعف شدن هاي مکـرر از روي یـک ژنِ   ي ي پارالوگ به واسطههاژناین 
کـه   در طول زمان د مفید هم باشد.توانمیوجود آمده اند. البته چنین مضاعف شدن هاي ژن 

و  با هم نوعی حشوها آن لکرد مشابه باشند، حضورِپارالوگ همچنان از نظر توالی و عم دو ژنِ
حذف و  هارا در مخمر هاژن. شاید به همین علت است که کندمیایجاد  هاژنفراوانی از این 

 127موش هاي ناك اوتها آنموش ها که به  ژنتیکیِ ، همچنین دستکاريِکنندمیدستکاري 
خفیفـی بـر    تـأثیر ي مضـاعف شـده،   اه ـژناین  گویند نیز به همین منظور است. اغلب حذف

 د توسط ژنِتوانمی، برداشته شده یا دستکاري شده فنوتیپ خواهد داشت. عملکرد و وظیفه ژنِ
آن انجام شود. پارالوگ  

یکـی از ایـن   ـ    یا غیرفعـال شـدنِ   ـ  بعد از مضاعف شدن ژن، حذف یا فقدان تصادفیِ
 را به ارث هاژني نسلی که این هاروهگي مضاعف شده در زمان هاي آینده، در یکی از هاژن

د به عنوان توانمی ،ژن در گروه نسلی دیگر متفاوت باشد) طوري که با غیر فعال شدنِ( اندبرده
شدن  ایزوله یک مکانسیمِباشد ( دهندمیاین دو گروه که با هم پیوند  نژاد مانعی براي اصلاحِ

گونه هاي متمایز و جدید طـی   ب تشکیلِد سبتوانمیچنین مانعی 28).2زیگوت پس از تشکیلِ
اجـدادي منفـرد و    ي متفاوت از یـک گونـه   ي روند تکامل شود: یعنی رشد و تکامل دو گونه

  مشترك.
  :هاکروموزومدر 329جابه جایی ها ¾

. باشدمیغیرهمولوگ  قطعه اي از یک کروموزوم به یک کروموزومِ انتقالِ جابه جایی در واقع
غیر همولوگ، قطعاتی را بـا هـم    ؛ یعنی دو کروموزومِباشندمیطرفه  جایی ها اغلب دوبه  جا

  ند فنوتیپ را از چندین راه تغییر دهند:توانمیبه جایی ها  جا .کنندمیمبادله 
ü توانمی ،گیردمیبه جایی صورت  ژن براي جا برش و شکستی که در آن ژن را  د عملکـرد

 از بین ببرد.

                                                           
1. Knockout mice 
2. Post–zygotic isolating mechanism 
3. Translocations 
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ü مختلف 130پروموتورها و افزایش دهنده هاي تأثیرحت ي جا به جا شده ممکن است تهاژن
به جایی  تغییر خواهد کرد. از نمونه هاي چنین جا هاژناین  قرار گیرند، به این ترتیب بیانِ

 قابل مشاهده است.2،31بورکیت ها در بیماري لنفومِ

ü مرکـب   د یک ژنِتوانمیشکست و برش در چنین جهش هایی ي نقطه(hybrid gene) 
کـه   شودمی، پروتئینی تولید شودمیمرکبی رونویسی و ترجمه  ند. وقتی چنین ژنِایجاد ک

از  Cکـه بـا یـک انتهـاي      باشـد مـی سلولی طبیعی  از یک پروتئینِ Nداراي یک انتهاي 
کـه اغلـب در   3،32لفیـا دفیلا دیگر جفت شـده و بـه هـم پیوسـته انـد. کرومـوزومِ       پروتئینِ

، شودمیدارند، یافت 433(CML)مزمن  میلوئیديِ میِبیمارانی که لوس میکي لوسهاسلول
مرکـب   در اثر این جهش یک ژنِ است. در واقع هایجاد شد translocation در اثر جهشِ

(BCR-ABL)  شودمیتولید.  

  
  

  : کروموزومِ فیلادلفیا34تصویر 

  

                                                           
1. Enhancers 
2. Burkitt's lymphoma 
3. Philadelphia 
4. Chronic Myelogenous Leukemia 
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  میزان بروز جهش ها:

را  DNA جفت بازِ 3×910 ،د. این موضوع عجیب است. انسان هانادري هستن جهش ها وقایعِ
اگر فقط تعویض و جانشینی هاي باز منفـرد را در نظـر    از هر یک از والدین به ارث می برند.

دارد کـه   متفـاوت  ) جفت بـازِ 6×910میلیارد ( 6بگیریم، به این معنی خواهد بود که هر سلول 
 ، با احتمـال بیشـتر،  هاي باز منفرد جانشینی جانشینی قرار گیرند. جهشِ ند مورد هدفتوانمی

ي مرحلهپی شدن است اتفاق می افتند؛ که براي یوکاریوت ها در در حال کُ DNAزمانی که 
S  باشدمیسلولی ي چرخهاز.  

. حتی ماهرترین تایپیست نیـز زمـانی کـه    باشدمیصحیح و دقیق ن %100هیچ فرایندي 
از نیـز   DNAاز بـرداري  کپی، خطاهایی خواهد داشت. کندمییک دستنوشته را تایپ و کپی 

باوجدان و وظیفه شناس، صـحت و   این قاعده مستثنی نیست. سلول نیز همانند یک تایپیست
از این حال، گـاهی اشـتباهات و خطاهـا    . اما باکندمیخود را بررسی و ویرایش  پیِکُ اصالت ،
پسـتانداران  و سـایر   هـا انسـان ، کـه در  چنین برآورده شده اسـت  .کنندمیویرایش فرار  دست

نوکلئوتیـدي کـه بـه    5×710میلیون ( 50، به ازاي هر (= جهش ها) تصحیح نشده اشتباهات (
فت باز در یک سـلول انسـانی، در   ج 6×10 9مورد خواهد بود. اما با  1، شوندمیزنجیره اضافه 
  جدید خواهد بود. جهشِ 120 حدوداً جدید حاويِ واقع هر سلولِ

اندازه گیري کنیم؟  دهندمیجهش هایی که فنوتیپ را تغییر  میزان بروز توانیممیچطور 
در انسان ها، این کار ساده نیست. ابتدا باید مطمئن شویم که جهش بـه تـازگی ایجـاد شـده     

این خـاطر  به خاص را دارند، نه  است. (بعضی ازجمعیت ها، میزان بسیار بالایی از یک جهشِ
چنین جهشی بوده باشد بلکه ا که ژن مستعداولیه منتقـل   ین جهش نسل به نسل از یک فرد

 شـوند مـی دیـده ن  ،( اکثر جهش ها مغلوب هستند)134هاي مغلوبطرفی جهش از شده است).
مشابه داراي چنین جهشی باشـند و آن را   locusِنادري که هر دو والد، در یک  مگر در مواقعِ

برآورد کنیم کـه بـه    توانیممیا جهش هایی ر زِبه این ترتیب میزان برو به فرزند منتقل کنند.
  صورت زیر به ارث رسیده اند:

  غالب اتوزومِ •
  دارند X ؛ که در مردان بیان خواهد شد چون فقط یک کروموزومXِوابسته به  مغلوبِ •

                                                           
1. Recessive mutations 
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  :اتوزوم غالببعضی از مثال هاي جهش هاي 
  ) گامت8× 10-6در یک میلیون ( 8: حدودا RB در ژنِ تینوبلاستومارِ •
 را I پتی ـ دیگـري کـه کـلاژنِ    در اثر جهش در یـک یـا دو ژنِ  1،35کتارفیمپِاسُتئوژنز ا •

گامـت   100000یـک در   و میـزان بـروز آن: حـدوداً    دهـد مـی رخ  کنندمیرمزگذاري 
  )1×10 -5( باشدمی

سپس سرطان) در کولون: میزان بروز این جهش  استعداد وراثتی براي تشکیل پولیپ (و •
 -5( باشدمیگامت  100000یک مورد در  )،APC( تومور يکنندهسرکوب  در یک ژنِ

10×1(  
  :مغلوب Xوابسته به مثال هاي جهش هاي 

مربـوط بـه    جهـش در ژنِ ) (3×10 -5گامـت (  100000: سه مورد در هـر  Aهموفیلی  •
  )دهدمیانعقادي رخ  VIII فاکتورِ

• ن دسیتروفی عضلانی دوش(DMD)2:36 در ( 8×10 -5بـیش از   ،میزان بروز این جهش
دسـیتروفین از   ؟ چرا میزان بروز جهـش در ژنِ سؤال. یک باشدمی 37)3دسیتروفین نِژ

  .باشدمیعدد بزرگتري است؟ احتمالا مربوط به اندازه ي این ژن  ،سایر موارد ذکر شده

 دارد. چنـین ژنِ  DNA جفـت بـازِ   3/2×10 6، امتدادي در حـد بـیش از   دسیتروفین ژنِ
 بزرگ و طویل با احتمالِ ! بنابراین این ژنِباشدمینوم انسان ژ درصد از کلِ 1/0طویلی تقریبا 

  .شودمیبیش تري دچار آسیب و جهش 

  مروري بر مفاهیم ژنتیک:

و ژنتیک شاخه اي از علم زیست شناسـی   باشدمیصفات از والدین به فرزندان  انتقالِ ،وراثت
یکی را به عهده دارند و به ژنت يماده وراثت و عملکردي دربارهآن پژوهش  است که محققانِ

  بررسی وراثت می پردازند.

                                                           
1. Osteogenesis imperfecta 
2. Duchenne Muscular Dystrophy 
3. Dystrophin 
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 ي مختلـف هـا ژن، هـا آلـل لل گوینـد. در واقـع   آي مربوط به یک صفت را هاحالت لل:آ
 للِآ aگلبرگ و  ارغوانی بودنِ للِآ A ،در گیاه نخود فرنگی مثلاًمربوط به یک صفت هستند (

  گلبرگ است). سفید بودنِ
مربوط به یک صفت در یک جاندار یکسان باشـد   للِآدو  هر گاه هوموزیگوس (خالص):

  .)AAو  aa (مانند آن جاندار نسبت به آن صفت هوموزیگوس است
مربوط به یک صفت در یک جاندار متفاوت باشد،  للِآهر گاه دو  هتروزیگوس (ناخالص):

  ).Aaآن جاندار نسبت به آن صفت هتروزیگوس است (مانند 
  .شودمی، ژنوتیپ نامیده که هر فرد داردیی هاآلل نوعِ ژنوتیپ:
  .نامندمیمربوط به هر صفت را فنوتیپ  شکل ظاهريِ فنوتیپ:

فـرد   خـود را در فنوتیـپِ   تأثیرللی که آ، هتروزیگوت در هر فرد مغلوب: للِآ غالب/ للِآ
  دیگر مغلوب است. للِآغالب و  دهدمینشان 

یک صـفت مـورد پـژوهش قـرار     ط آمیزشی است که طی آن فق مونوهیبریدي: آمیزشِ
  دو حالتی). یک صفت( گیردمی

دو جفت صـفت   وراثت نوعی آمیزش است که در آن به چگونگیِ آمیزش دي هیبریدي:
  .دو حالتی) دو صفت( شودمی، توجه دهندمیکه حالت متقابل را نشان 

پـژوهش هـاي    ،کشیشی اتریشی بود که بیش از یـک قـرن پـیش    ،یوهان مندل گرگور
  مندل به این صورت بود: وراثت آغاز کرد. آزمایشاتي دربارهلمی خود را ع

تا  گذاشتمیارغوانی و سفید را به حال خود  مندل تعدادي گیاه نخودفرنگیِ :1ي مرحله
الص بـه دسـت   تعدادي گیـاه خ ـ  به این ترتیبو  لقاحی کنندچندین نسل به طور طبیعی خود

. مندل این گیاهان را والدین کنندمیم رنگ با خود ایجاد یی ههازاده که مطمئن بود آوردمی
(P) .نامید  

و  کـرد مـی ي متفـاوت را وادار بـه دگرلقـاحی    هـا رنگوالد با  مندل دو گیاه: 2ي مرحله
  .نامیدمی) 1F( هاي حاصل را نسل اولزاده
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یاهـان  ند تا خود لقاحی انجام دهند و گشدمیبه حال خود گذاشته  1F گیاهانِ: 3مرحله 
  ) را به وجود آورند.2F( نسل دوم

  مندل): قوانین ژنتیک ( قوانین

توصـیف  را طـی میـوز    هـا کروموزومقانون اول مندل است که رفتار  :هاژنقانون تفکیک  )1
هنگام تشـکیل گامـت از یکـدیگر     ،مربوط به هر صفت ، دو آللِ. بر پایه این قانونکندمی

  .شوندمیجدا 
ي هاآلل، هاگامتقانون دوم مندل است که هنگام تشکیل  :هانژمستقل  قانون جور شدنِ )2

ایـن قـانون در   ( شـوند میصفات دیگر، از هم تفکیک بر  تأثیر، بدون مربوط به هر صفت
ي پیوسته از این هاژنیی صادق است که بر روي یک کروموزوم نباشند، یعنی هاژنمورد 

  قانون مستثنی هستند).
  الگوهاي غیر مندلی:

  :کنندمیزیر از قوانین مندل و روابط غالب و مغلوب پیروي ن حالات
در چند ژن قرار دارند. این چند ژن ممکـن اسـت    تأثیرصفاتی که تحت  صفات چند ژنی: )1

قد، وزن، رنگ مو و  ي مختلف قرار داشته باشند. طولِهاکروموزومیک کروموزوم و یا در 
سهم و اثر هر یـک از ایـن چنـد ژن    انسان از جمله صفات چند ژنی هستند.  رنگ پوست

مختلف درجـات متفـاوتی از ایـن صـفات را      ممکن است متفاوت باشد به طوري که افراد
  .دهندمینشان 

ناخـالص   غالب و مغلوبی ندارنـد و افـراد   يرابطهها آني هاآللصفاتی که  غالبیت ناقص: )2
(هتروزیگوس) به صورت رنگ  .شوندمیظاهر  مربوط به آن صفت حد واسطی از دو حالت

(قرمز، سفید و صورتی) و حالت موي انسان (صاف، مجعد و موج دار) صفاتی  میمونی گیاه
ناقص هستند. با غالبیت  

ناخـالص   غالـب و مغلـوبی ندارنـد و افـراد     يرابطـه هـا  آني هـا آللصفاتی که  :توانیهم )3
 . رنگ موي اسـب کنندمیهم ظاهر  مربوط به آن صفت را با هر دو حالت ،(هتروزیگوس)

  است. توانیهم يرابطهصفتی با  سفید)-سفید، قرمز، و قرمز(
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آلـل کنتـرل   توسط بـیش از دو   ،یک جمعیت صفاتی که در میان افراد ي چندگانه:هاآلل )4

 )A,IB,Ii(لـل  آدر انسـان داراي سـه    ABO ي خونیِهاگروهي مربوط به هاژن. شوندمی
للِآلل از چند آثر دو نوع حداک ،دیپلوئید هستند. هر فرد ي هـا آللچند آللی را دارد.  صفات

BIوAI  دارند. توانیهم يرابطهي خونی با یکدیگر هاگروهدر  
5( هافنوتیپ محیط: تأثیرتحت  صفات محیطـی متفـاوت    ي افراد، گاهی در شرایط مختلـف

دما  . افزایشِقطبی، در تابستان قهوه اي و در زمستان سفید است است. رنگ موهاي روباه
این جانور ساخته شـود.   رنگیزه در بدنِ يکنندهي تولید هاآنزیم شودمیدر تابستان سبب 
 پوسـت بـه میـزانِ   تغذیه و ورزش است. همچنین رنگ  تأثیرتحت  ،قد در انسان نیز طولِ

محیط هسـتند، ژنوتیـپ فـرد     تأثیرتماس با نورخورشید وابسته است. در صفاتی که تحت 
  .کندمیتغییر  هاژناما میزان بیان ثابت است 

ت مربع پان(Punnett Square):  

ي هـا حالت يهمه دلخواه را با در نظر گرفتنِ یحاصل از آمیزش جدولی است که در آن نتایجِ
ي هـا گامـت این جدول انواع  شده است. در ابداع ،و توسط رجینالد پانت دهدمینشان  نممک

دیگـر را در سـمت    ي والـد هاگامتل به صورت افقی و انواع یکی از والدین را در بالاي جدو
جـدول دو حـرف نوشـته     يخانـه ند و در هر نویسمیجدول به صورت عمودي  راست یا چپِ

حاصـل   نتایجِ بینیِپیش، این مربع براي دهدمیاحتمالی فرزندان را نشان  که ژنوتیپِ شودمی
  اربرد وسیع دارد.ي دلخواه در کشاورزي و دامپروري کهاآمیزشاز 
  

  
  : مربع پانت35تصویر 



  79  هادر ژن (Mutations)ها جهشفصل پنجم/ 
 

 

تعداد انواع فنوتیپ و  ، ابتدا بایدهاآمیزشفنوتیپ و ژنوتیپ در  تعداد انواعِ يمحاسبهبراي 
 هم ضرب کنیم. بدین ترتیب تعـداد کـلِ   ژنوتیپ را براي هر صفت به دست آوریم، سپس در

  .آیدمیانواع فنوتیپ و ژنوتیپ به دست 
  نکته: 

  یا مساوي ژنوتیپ است. ترکوچکفنوتیپ  ، تعداد انواعِهاآمیزشانواع  یِدر تمام )1
عِ فنوتیـپ و  ، تعداد انواهاآللبین تمامی  توانیهمقص یا نا غالبِ يرابطهدر صورت وجود  )2

  ، برابر خواهد بود.حاصل از آمیزش ژنوتیپِ
3( هر ،غالب و مغلوبی در روابطگاه پسوند صفت غالب است یا  آن ،ناخالص باشد صفتی، لغت

به عبارت غالـب را نشـان   ط غالب و مغلـوبی همـواره فنوتیـپِ    ناخالص در رواب دیگر افراد
  .دهندمی

 هـا فنوتیـپ یـا   هـا ژنوتیپکل  آن به تعداد ، با نسبتتولید یک فنوتیپ یا ژنوتیپ حتمالِا )4
Aa، 2 ، احتمال تولید ژنوتیپAa ×Aaِ در آمیزشِ یکسان نیست. مثلاً

1 نهاست  4
3 

. 

به ترتیب چند نوع فنوتیپ و چنـد نـوع ژنوتیـپ     AabbRW  ×AaBbRWآمیزشِ  از :سؤال
زیر  فنوتیپ و ژنوتیپِ هر صفت از جدولِ تعداد انواعِ يمحاسبهبراي  توانیممی؟ آیدمیحاصل 

  استفاده نمایئم.
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  انواع ژنوتیپ و فنوتیپ يمحاسبه: نحوه 1جدول 

  
  

. سپس کنیممیصفت به طور جداگانه بررسی  ي هیبریدي، آمیزش را در هرهاآمیزشدر 
. بـراي پاسـخ بـه    کنیممیصفات را در یکدیگر ضرب  ، اطلاعاتاساس موارد خواسته شده بر

  حل کنیم: توانیممیقبل به صورت زیر  يصفحه سؤال
  

  aa  Aa  Aa  AA  نوع ژنوتیپ 3
Aa Í Aa  2 نوع فنوتیپ  a  A  A  A  

  bb  bb  Bb  Bb  نوع ژنوتیپ 2
Bb Í bb  2 نوع فنوتیپ  b  b  B  B  

 WW  RW  RW  RR  RW Í RW  نوع ژنوتیپ 3
  W  RW  RW  R  نوع فنوتیپ 3  

18  3 Í  2 Í  3   انواع ژنوتیپ 
12  3 Í  2 Í  2   انواع فنوتیپ 
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  چقدر است؟ Aabb احتمال تولید ژنوتیپِ، Aabb  ×AaBb در آمیزشِ :سؤال
کنیم. مورد نظر را در هر صفت بررسی می ژنوتیپِ تولید ابتدا احتمالِ سؤالبراي حل این 

  .کنیممیرا در یکدیگر ضرب  هااحتمالسپس 
  

(  ) Aa aa  Aa  Aa  AA  Aa Í Aa 

(  ) bb bb  bb  Bb  Bb  Bb Í bb  

 (Aa) Í  (bb) =   ِاحتمالAabb 
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 (Karyotype)فصل ششم: کاریوتایپ 

  

  مفصل شش

  : (Karyotype)کاریوتایپ 

ي هـا کروموزوم نظام مند . کاریوتایپ در واقع آرایشِباشدمیي یک فرد هاکروموزوموعه مجم
) G تـا  Aگـروه (  7 وم بر اساس شکل و انـدازه در قالـبِ  ي اتوزهاکروموزومیک سلول است. 

  .گیرندمیمرتب قرار 
  3و 2و 1 يشمارهي هاکروموزوم :Aگروه 
  5 و 4 يشمارهي هاکروموزوم :Bگروه 
  12 و11 و10 و 9 و 8 و 7 و 6ي شماره هاکروموزوم :Cگروه 
   15 و14 و13 يشمارهي هاکروموزوم :Dگروه 
  18 و17 و 16 يشماره يهاکروموزوم :Eگروه 
   20و 19 يشمارهي هاکروموزوم :Fگروه 
  22و  21 يشماره يهاکروموزوم :Gگروه 

  .XXو زنان  XYي جنسی هستند، در مردان هاکروموزوم، 23 يشمارهي هاکروموزوم
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  : کاریوتایپِ انسان36تصویر 

  
. بـراي بـه دسـت    باشدمیي یک فرد هاکروموزوم، تصویري از به طور ساده، کاریوتایپ

و زیر میکروسـکوپ   شوندمی، رنگ آمیزي شوندمیجداسازي  هاکروموزوماین تصویر،  آوردنِ
ي سـفید خـون (گلبـول    هـا سـلول ي موجـود در  هاکروموزوماوقات از  . اغلبِشوندمیبررسی 

عکـس   هـا کرومـوزوم زیر میکروسـکوپ از  . شودمیپ استفاده کاریوتای ي براي تهیه ،سفید)
چیـنش  بـر اسـاسِ انـدازه     هـا کرومـوزوم و  شوندمی. سپس تصاویر برش داده شودمیرفته گ

. فـردي کـه در زمینـه ي    کنندمیین مرتب ترکوچکرا از بزرگترین به  هاکروموزوم. شوندمی
، هـا کرومـوزوم مرتـب شـده ي    تصـویرِ  د با بررسـیِ توانمی، باشدمیکارشناس 138سیتوژنتیک

  اضافه را پیدا کند. دست رفته) یا کروموزومِگمشده (از  کروموزومِ
  
  
  

                                                           
1. Cytogenetic 
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  : کاریوتایپ در سندرمِ داون37تصویر 

  

  ي کروموزومی:هاناهنجارينواقص و 

 توانمی هاکروموزومغیر طبیعی در مواردو یا ساختارشان باشد.ها آن د مربوط به تعداد تغییرات 
   2.40و آنوپلوئیدي139لوئیدي: یوپشودمیبه دو دسته تقسیم  هاکروموزومعددي در 

صـحیحی از   ي آن، مضـربِ هـا کرومـوزوم  کـه تعـداد   باشـد مـی د یـا سـلولی   و، موجیوپلوئید
کـه   باشدمییک یا چند کروموزوم  ، کمبود یا فزونیِآنوپلوئیدي ي هاپلوئید است.هاکروموزوم

  .زندمیبر هم  هاسلولدر را  هاکروموزومتعادل 
  
  
  
  

                                                           
1. Euploidy 
2. Aneuploidy 
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  وپلوئیدي و یوپلوئیدي: انواع آن38تصویر 

  
  :هاکروموزومتغییرات ساختاري در 

1( Deletion (حذف): ِباشدمییک کروموزوم یا بخشی از آن  تمامِ شامل حذف شدن. 

2( Inversion )شودمیمعکوس (برعکس)  ،قسمت هایی از کروموزوم واژگونی): جهت. 

3( Translocation  وموزوم جدا شده و که بخشی از یک کر دهدمی(جا به جایی): زمانی رخ
 نیستند. رمیمت شود. جابه جایی هاي کروموزومی قابلِ گري متصلدی به کروموزومِ

4( Duplication ِاضافه ي نسخهیک  ،آن (مضاعف شدن): از بخشی از کروموزوم و یا تمام
  .شودمیایجاد 

5( Ring chromosome ِکروموزوم)     حلقوي): کروموزومی است که دو انتهـاي آن بـه هـم
 یک حلقه داده است. ورده و تشکیلِجوش خ

6( Isochromosome ایزو)کروموزوم به جاي آنکـه بـه   کروموزوم): در این تغییر ساختاري ،
صورت طولی به دو نیمه تقسیم شود، به صورت عرضی از ناحیه سانترومر بـه دو قسـمت   

  .شودمیتقسیم 
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Translocation د به دو صورت باشد:توانمی  
 يمـاده قطعات کروموزومی، هیچگونه  به جاییِ جا در صورتی که طیِدو طرفه (متعادل):  )1

ژنتیکی حذف نشود یا از بین نرود، جابه جایی از نوع متعادل خواهد بود، یعنی بخشی از دو 
، بـه جـایی هـا    این نوع جا . معمولاًکنندمیه و جایشان را با هم عوض کروموزوم جدا شد

ژنتیکی در فرد حضور دارد، اگر  يمادهمام محتواي ، چون تکنندمیمشکلی در فرد ایجاد ن
  آن تغییر کرده است. چه آرایشِ

متعادل است، که فقط  : نوع خاصی از جابه جاییِ)Robertsonian( رابرتسونی جابه جاییِ )2
در  pیی که بازوي هاکروموزوم، یعنی دهدمیرخ  22و  21، 15، 14، 13ي هاکروموزومدر 
ایـن   بـه جـایی، بازوهـاي کوتـاه     . در این نوع جاباشدمی qز بازوي بسیار کوتاهتر اها آن

. از آنجـایی  شـوند میاز بین می رود و بازوهاي بلند باقی مانده به هم متصل  هاکروموزوم
بـه   ، این نوع جاباشدمیژنتیکی مهمی ن يمادهامل ش هاکروموزوماین  که بازوهاي کوتاه

  فرد نمی گذارد. ي بر سلامتتأثیرن ، چوشودمیجایی هم متعادل محسوب 

  :(Mosaicism)موزائیسم 

ي هـا ژنوتیـپ بـا   ،سلولی ژنتیکی به معنی حضور دو یا بیش از دو جمعیت پدیده ي موزائیسمِ
بارور شده ي منفـرد تشـکیل شـده اسـت. ایـن       که از یک تخمِ ،باشدمیمتفاوت در یک فرد 

کـه  ژنتیکـی (  اد، نـوترکیبیِ . او نشـان د کشف شـد  Curt Sternتوسط  1930 پدیده در سالِ
د در میتوز نیز اتفاق بیفتد و موزائیک هاي سـوماتیک را  توانمی) افتدمیدر میوز اتفاق  معمولاً
کـه   ،یا اعضاي بدن)، دو یا بیش از دو نوع بافت دارندزنده ( کند. این دسته از موجوداتایجاد 

  از نظر ژنتیکی با هم فرق دارند.
موزا تفاوتریسم ئیسم و شیم(Chimerism):  

کـه الحـاق و بـه هـم جـوش       کندمیزمانی بروز  ،ریسم، دو یا بیش از دو نوع ژنوتیپدر شیم
. موزائیک ها افتدمیدر مراحل اولیه رشد و تکامل رویانی اتفاق  ،بیش از یک زیگوت خوردگیِ

وعی از موزائیک هسـتند. در  یک ن ،کره زمین نیمی از پستاندارانِ شایع هستند، در واقع تقریباً
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حاصـل  در آزمایشـگاه  ، رویان شـناختی  هاي ي آزمایشدر نتیجه  معمولا11ًراصورتی که شیم
  .شودمی
  

  
  

  هاي در حالِ تقسیمِ جنین: موزائیسم در سلول39تصویر 
  

  انواع موزائیسم:

  .سومایتک یا موزائیسم2،2ِجنسی متفاوتی از موزائیسم وجود دارد، نظیر موزائیسمِ انواعِ
ي هـا ژنوتیـپ ، زمانی که کندمیي سوماتیک بروز هاسلولفقط در  ،سوماتیک موزائیسمِ

هم به علت خطاهاي میتوزي و یا  ، اکثراًشودمیبارور شده حاصل  تخمِ از یک سلولِ ،متفاوت
 ،کندمیدو جنسیتی بروز  شرایط ،، به دلیل موزائیسمبعدي. در موارد نادر33به علت تقسیم هاي

                                                           
1. Chimera 
2. Gonadal 
3. Cleavage 
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 ،هـا سـلول و سـایر   XXي هـا کروموزومي سوماتیک در بدن هاسلولیعنی بعضی از  ،کندمی
، شـود مـی دیده  هاتریزومیدر  ،سوماتیک موزائیسمِ رایج ترین نوعِ دارند. XY يهاکروموزوم

 گیرنـد مـی قـرار  11عدم انفصـال  فرایند تأثیرتحت  هاسلولزمانی که فقط یک مجموعه اي از 
)XY/XXY 47/46(.   

یی ساخته شـده  هاسلولاو از مخلوطی از  که بدنِ باشدمی، موجودي ئیک ژنتیکیموزا •
  متفاوت هستند. ش از دو نوع ژنوتیپِیداراي دو یا ب هاسلولکه این 

، موزائیـک هسـتند.   Xي موجـود روي کرومـوزوم   هاژنمونث از نظر  پستاندارانِ تمامِ •
، به طور تصادفی غیر Xي هاوزومکرومآنها، یکی از  ي سوماتیکهاسلولچون در تمام 

  .شودمیفعال 
•   چـون تمـامِ  شـود مـی ژنتیکـی محسـوب    هر فردي که سرطان دارد یـک موزائیـک ، 

که داراي سلسله اي از جهش ها هستند، و این  شودمییی ایجاد هاسلولاز ها آنسرط
  .شودمیي طبیعی یافت نهاسلولجهش ها در 

• در صورت ممکن است موزائیسـم  جداگانه و رویان یا جنینِنی بین دمنابع خو اشتراك ،
گاو و بـه نـدرت در دوقلوهـاي فراترنـالِ    22رنالِرخ دهد. براي مثال در دو قلوهاي فرات 

. در شـوند مـی و از یک جفت تغذیه  باشندمیانسان. این نوع دوقلوها داراي یک جفت 
قُل دیگر را  غز استخوانِهر یک از قُل ها، م خونِ ي بنیاديِهاسلولاین نوع موزائیسم، 

  این نوع دوقلوها، موزائیک خواهند شد. ي خونی درهاسلول. بنابراین کندمیبذرپاشی 
 ي بنیـادینی هـا سلولب تولید ، خطاهاي میتوزي، سبتکامل رویان ي اولیه طی مراحلِ •

، هـا سلولآنوپلوئیدي)، و با تکثیر همین  (مثلِ کروموزومی دارند که مشکلات شوندمی
کـه   شـود مـی تولـد  . گـاهی نـوزادي م  شودمیرویان تشکیل  رگانِک جفت بافت یا اُی

 ـمـی موضـوع   دارنـد، ایـن   21 ، سه نسخه از کروموزومِي خونی اوهاسلول د یـک  توان
همچنان که  ،مواقع می در این فرد ایجاد کند، اما خوشبختانه اغلبِکشبیه به لوبیماري 

شودمیبیماري ناپدید  ند، علائمِیابمیخونی در بدن کاهش  سلولِ این جمعیت.  
قسمت هاي رمزگـذاري شـده ي    پیشرفت هاي اخیر، محققان را قادر ساخته که توالیِ •

کـه حتـی    دهـد مـی ي منفرد شناسایی کننـد. نتـایج اولیـه نشـان     هاسلولژنوم را در 

                                                           
1. Non-disjunction 
2. Fraternal 
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یک فرد بزرگسال، داراي تجمعی از جهش هـاي سـوماتیک    ي طبیعی نیز درهاسلول
با ایـن وجـود، میـزان بـروز      که از یک سلول به سلول دیگر، با هم فرق دارند. هستند

 . باشدمیي سرطانی هاسلول ي طبیعی فقط هاسلولجهش هاي سوماتیک در این 

• چند سلولی تا حدي، موزائیک هاي سوماتیک هسـتند. از آنجـایی کـه     تمام موجودات
 کرومـوزوم در هـر ژنـومِ    در هر جایگـاه  8-10ن بین نسلی در انسا میزان بروز جهشِ

 در طول احتمالاً ،تریلیون) در بدن انسان وجود دارد100( سلول 1410و باشدمیهاپلوئید 
، تعداد زیادي جهش هاي ژنتیکی شـناخته شـده در   زندگی، اکثر انسان هاي دورهیک 

 هاانسانچند سلولی،  ما داشته اند، بنابراین همانند اکثر موجودات ي سوماتیکهاسلول
  .باشندمینیز همگی تا حدي موزائیک هاي سوماتیک 

و طول  شوندمی، کوتاه )تلومرها(کروموزوم  ، نواحی انتهاییِسلولی در واقع با هر تقسیمِ •
د از هر سلول به سلول دیگر متفاوت باشد، بنابراین یکی از دلایل ویژه ي توانمیها آن

 .باشدمیرها در هر بار تقسیم سلولی تلوم وتاه شدنِسوماتیک، همین ک موزائیسمِ
 

  
 : انواعِ موزائیسم40تصویر 
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  روش هاي وراثت:
تک ژنی (مندلی): وراثت  

یـک   در یک یا هر دو عضوِ ،، در اثر جهش یا تغییر در جایگاه یا ژنی واحدتک ژنی اختلالات
تک ژنیآیندمیه وجود ژنی، ب جفت اختلالات .تـا بـر   شوندمیمندلی نیز نامیده  ، اختلالات ،

» گرگـور منـدل  « عنـوان شـده توسـط     از قوانین وراثتها آن این نکته تاکید شود که انتقالِ
توارث مندلی، شامل اتوزوم غالب، اتوزوم مغلوب، وابسته به  . روش هاي متداولِکندمیتبعیت 

X  و وابسته بهY .هستند  
  وراثت اتوزوم غالب: •

» غالـب « فنوتیـپ باشـد، آن ژن    يکننـده اعضاي یـک جفـت ژن، تعیـین    اگر فقط یکی از 
 غالـب اسـت، بـا    یـک بیمـاري اتـوزومِ    يکنندهایجاد  ژنِ . فردي که حاملِشودمیمحسوب 

. ژنـی کـه داراي جهـش    کنـد میخود منتقل  گرفتار را در هر حاملگیِ ، ژنِدرصد 50 احتمالِ
 تمامِ ،. با وجود اینکندمیفرد را مشخص  نوتیپِطبیعی، ف با برتري بر ژنِ غالب است، عموماً

. عـواملی کـه بـر    دهندمیواحد بروز ن غالب را به یک شکلِ اتوزومِ یک بیماريِ افراد، ضرورتاً
قدرت نفوذ، قـدرت بـروز، و گهگـاه     ، شاملِمیگذارند تأثیرت هاي اتوزوم غالب وضعی فنوتیپِ
  هستند.11ي هم توان (هم غالب)هاژنحضور 

 کندمیدر تمام موارد بروز  ،غالب اتوزومِ که آیا ژنِ دهدمیاین واژه توضیح  نفوذ: قدرت
، آوردمـی قابل شناسایی را به وجـود   فنوتیپیِ افراد جنبه هایی از بروزِ یا خیر؟ ژنی که در تمامِ

100 داراي قدرت نفوذبرخی دیگر  حامل بروز کرده و در درصد است. اگر ژن در برخی از افراد
 ـ ناقص) است. ( آن ناکامل که قدرت نفوذ شودمیبروز نکند، گفته  ی بـه  این معیار از نظـر کم

صورت حاملانِ ، به تعداد کُلِّدهندمیژن را نشان  افرادي که هر گونه ویژگی فنوتیپیِ نسبت 
 داراي آن ژن، بـارز  افـراد  درصـد  80. به عنوان مثال، ژنی که به طریقی در شودمیژن، بیان 

کـه چـرا در    دهـد مـی ، توضیح درصد است. قدرت نفوذ ناقص 80 ، داراي قدرت نفوذشودمی
  نسل ها عاري از بیماري هستند.ي اتوزومِ غالب، برخی از هابیماريبرخی از 

                                                           
1. Co-dominant 
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ي فنـوتیپی اسـت. اگـر تمـام     هاویژگی ، میزان بارز شدنِمنظور از این واژه ز:قدرت برو
کـه ژن   شـود مـی یکسانی نداشته باشـند، گفتـه    تند، فنوتیپِگرفتار هس ژنِ افرادي که حاملِ

بروزِ قدرت       کامـل یـا شـدید تـا      متغیـري دارد. قـدرت بـروز ژن، ممکـن اسـت از تظـاهرات
بـروز متغیـر،    داراي قـدرت  ريِبیمااز بیماري، متغیر باشد. نمونه اي  خفیف ي صرفاًهاویژگی

  نوروفیبروماتوز است.
ي یک جفت ژن متفاوت از هـم باشـند امـا هـر     هاآللاگر  ن):ي هم غالب (هم تواهاژن

 نمونه هاي رایجِ یکی از .نامندمی »غالب هم«را ها آندر فنوتیپ تجلی پیدا کنند، ها آندوي 
دارند » هم غالب« حالتها آني هاژناصلی انسان هستند، چون  ي خونیِهاگروه ،این حالت

ند به صورت همزمـان در یـک فـرد بـارز     توانمیمز ي گلبول هاي قر Aو  Bي هاژنو آنتی 
اعث ایجاد هموگلوبینوپـاتی هـا   ب ي متعددي هستند کههاژنین حالت، ا دیگرِي نمونهشوند. 

 C تولید هموگلوبینِ ،وي داسی و ژن دیگرِ هموگلوبینِ وي تولید . فردي که یک ژنِشوندمی
  تولید خواهد کرد.را  Sو  C هر دو نوع هموگلوبینِ ،کندمیرا هدایت 
 جهش هاي خـود بـه خـود    خطرِ سن بالاي پدر، سبب افزایش چشمگیرِ بالاي پدر: سنِ

غالـب ماننـد    اتوزومِ . این مسئله ممکن است سبب ابتلاي فرزندان به اختلالاتشودمیجدید 
یا آکندروپلازي شود. همچنین این گونه جهش هاي جدید، ممکن است سـبب   روفیبرماتوزون

و این اخـتلالات ممکـن    هستند Xفرزندانی شوند که حامل وضعیت هاي وابسته به  پیدایش
هـا  آن پـدرِ  در نوزادانی که سـنِ  زودهنگام دخالت دارند. که در سقط است جزو عواملی باشند

صـد اسـت.   در 3/0حـداقل   ،توزوم غالبا جهش هاي جدید سال است، میزان بروزِ 40بالاي 
اخـتلالات   سـن پـدر ممکـن اسـت بـر میـزان بـروزِ        دهندمین شواهدي وجود دارند که نشا

داشته باشد. سن بالاي پدر، ارتباطی با افـزایش خطـر آنوپلوئیـدي     تأثیرنیز  ،ایزوله ساختمانیِ
ندارد، دلیل احتمالی این مسئله این است که اسپرم هاي آنوپلوئید قادر به بارور ساختن تخمک 

  .ندنیست
 اسفروسیتوزِ -: آکندروپلازيباشدمیاتوزوم غالب ها آنوارث که الگوي ت هابیماريبرخی 

سرطان پسـتان از   -کلیه پلی کیستیک در بزرگسالان -توبروزاسکلروزیس -هانتینگتون -ارثی
  مارفان. سندرمِ -BRCA2و  BRCA1نوع مرتبط با 
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  وراثت اتوزوم مغلوب: •

، به طور یکسـان عمـل   ژن شتکه هر دو رونو کنندمیبروز صفات اتوزوم مغلوب فقط زمانی 
که هر دو  آیدمیي اتوزوم مغلوب، بیماري فقط در صورتی به وجود هابیماريکنند. بنابراین در 

ل ژن (کـه حالـت هتروزیگـوت)    فنوتیپی در افراد حام غیرطبیعی باشند. تغییرات ،رونوشت ژن
بیوشیمیایی یا  ست در سطحِاز نظر بالینی غیر قابل شناسایی هستند، اما ممکن ا دارند معمولاً

ي مربـوط بـه کمبودهـاي    هـا بیمـاري به عنوان مثال بسیاري از  سلولی تشخیص داده شوند.
میزان طبیعی است. اما  نصف آنزیم در افراد حامل، تقریباً مغلوب هستند. میزانِ آنزیمی، اتوزومِ

. شودمیسبب بیماري ن ، این کاهش معمولاًشوندمیبا مقادیر بسیار زیاد ساخته  هاآنزیمچون 
بـراي اهـداف    توانمیو از آن  شودمیفنوتیپی محسوب  با وجود این، این کاهش نوعی تغییرِ

حامل ایجاد  فنوتیپی در افراد ي مغلوب، هیچگونه تغییرِهابیماريسایر  غربالگري استفاده کرد.
فقـط   حامل معمولاً و فقط از طریق روش هاي ملکولی قابل شناسایی هستند. افراد کنندمین

در یکـی از اعضـاي   ك مبتلا و یـا پـس از تشـخیص بیمـاري     یک کود پس از به دنیا آوردنِ
ي اختصاصـی ماننـد   هـا بیمـاري ، مگـر در صـورتی کـه از نظـر     شـوند مـی خانواده شناسایی 

  کیسیتک مورد غربالگري قرار گیرند.فیبروزِ
بیمـاري در هـر    دارند، خطر عوددر زوج هایی که کودك مبتلا به بیماري اتوزوم مغلوب 

2 کـودك مبـتلا، حامـل ژن باشـند     است. احتمال اینکه برادر و خواهر سـالمِ  %25حاملگی 
3  

2خواهنـد بـود؛   » هوموزیگوت طبیعی«فرزندان  است. بنابراین یک چهارمِ
نـدان حالـت   فرز 4

1 و هتروزیگوت خواهند داشت،
3 خواهند بود. به بیان دیگر» غیرطبیعی هوموزیگوت« آنان 4

4 
حامل، داراي  کودك فرزندان از نظر فنوتیپی طبیعی و دو نفر از هر سه نفر، حامل خواهند بود.

هتروزیگوت و یـا هوموزیگـوت و    وي نیز حاملِ سرِمگر اینکه هم ،مبتلا نخواهد بود کودکانِ
، شوندمیمغلوب  وضعیت هاي اتوزومِ یی که سبب انواع نادرِهاژنمبتلا به بیماري باشد. چون 

ژن مورد نظـر   حامل نیز حاملِ احتمال اینکه همسر فرد شیوع کمی در جمعیت عمومی دارند،
در  عضـو یـک جمعیـت    میلی داشـته و یـا  باشد ناچیز است، مگر اینکه زن و شوهر ارتباط فـا 

  معرض خطر باشند.
که نتیجه ي  شوندمیحیاتی ناشی  نوعی آنزیمِ ي اتوزوم مغلوب، از فقدانِهابیمارياکثر 

متابولیسم که در اثـر   ، قندها یا چربی ها است. مواد حد واسطهاپروتئینناقص  آن، متابولیسمِ
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و باعث عقب ماندگی ذهنی و  سمی هستندها بافتع براي انوا ،شوندمیاین اختلالات ساخته 
  .شوندمیسایر اختلالات 

، کـه ناشـی از   باشـد مـی نقایص اتوزوم مغلـوب   کلاسیک مثالِ (PKU)فنیل کتونوري 
فنیل آلانین هیدروکسیلاز کاهش یا فقدان فعالیت )PAH(    است. افراد هوموزیگوت قـادر بـه

، PKUمبـتلا بـه    فـرد  غـذاییِ  زین نیستند. اگر در رژیـم فنیل آلانین به تیرو متابولیزه کردنِ
غیرطبیعـیِ  منجر به افـزایشِ  ،پروتئین ناقصِ فنیل آلانین رعایت نشود، متابولیسمِ محدودیت 

  آسیب عصبی و عقب ماندگی ذهنی است. ، که نتیجه ي آن شودمینیل آلانین ف میزانِ
، چون فنیل آلانین بـه  شودمییده ، چشم ها و پوست دموها همچنین هیپوپیگمانتاسیونِ

ایـن  کنـد مـی تیروزین ضروري اسـت مهـار    طور رقابتی تیروزین هیدرولاز را که براي تولید .
تنـوع   ،. ایـن بیمـاري  کندمیسفید پوست را مبتلا  نوزاد 10000-15000نفر از هر  1بیماري، 

مورد در هر یک  190تا  5 میزان بروز آن، از طیف نژادي و جغرافیایی بسیار چشمگیري دارد و
  میلیون نفر متغیر است.

PKU  ي هابیماريبه دو دلیل قابل توجه است. نخست اینکه این بیماري یکی از معدود
. در افراد هوموزیگوتی کـه در رژیـم غـذایی    شودمیمتابولیک است که قابل درمان محسوب 

بیمـاري   پیامـدهاي بـالینیِ   ، از بسـیاري از کننـد مـی فنیل آلانـین را رعایـت    خود محدودیت
نوزادي ي دورهفنیل آلانین که از  زودهنگام و محدودیت غذاییِ . تشخیصِشودمیپیشگیري 

یل در آمریکا و آسیب عصبی ضرورت دارد. به همین دل ، براي جلوگیري از وقوعِشودمیشروع 
. شـود میضروري شمرده  PKU، امروزه غربالگري نوزادان از نظر ابتلا به بسیاري از کشورها

 . رژیم غـذاییِ شودمیمورد از هر یک میلیون تولد کشف  100در  در جهان این بیماري تقریباً
نامحدود ادامه داده شود، چون در بیمارانی که رژیم غذاییِ اختصاصی باید تا مدت فنیـل   فاقد

  د.یابمیبه طور چشمگیري کاهش  IQآلانین را کنار می گذارند، 
 مورد توجه باشد، این است که ممکن است فرزندانِ PKU شودمیومی که باعث دلیل د

هتروزیگوتی که از سایر جهات طبیعی هستند، در داخل رحم در نتیجه ي تمـاس بـا غلظـت    
بالاي فنیل آلانین در جریان حاملگی، دچار آسیب شوند. فنیل آلانین به آسانی از جفت عبـور  

ابـتلاي فرزنـدان بـه عقـب      با خطر قابل توجهی از نظر سقط ومی و هیپرفنیل آلانین کندمی
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قلـب   ي مادرزاديِهاناهنجاريو  ،(LBW) ماندگی ذهنی، میکروسفالی، وزن کم هنگام تولد
  همراه است.

، در صورتی که تصمیم داشته باشـند حاملـه شـوند،    PKUمبتلا به  به همین علت، زنانِ
حاملگی نیز بـه   نیل آلانین تبعیت کنند و در سرتاسرِف باید از رژیم غذایی همراه با محدودیت

میلی گرم  2-6فنیل آلانین در حد  این رژیم ادامه بدهند. بر اساس مطالعات اگر میزان سرمیِ
قابل توجهی خطر اختلالات جنینی، به میزانِ  شود، حفظ )mol/Lµ 360-160در دسی لیتر ( 

 ، میزانِ بهینه ي فنیـل آلانـین در حـد   10تا د. همچنین اگر در هفته هاي صفر یابمیکاهش 
µmol/L 360-120  ،میانگینِتثبیت شود IQ   سـالگی در محـدوده طبیعـی     6-7کودکـان در

  خواهد بود.
ي هـا بیمـاري  مبتلا به انـواع نـادرِ   کودکانِ در ازدواج هاي هم خون، خطر به دنیا آوردنِ

که حداقل یک  شوندمیدر نظر گرفته دو فرد در صورتی هم خون  .مغلوب، بیشتر است اتوزومِ
1 ، بسـتگان درجـه دوم در  هـا ژندرجه اول در نیمی از  بستگانِ نیاي مشترك داشته باشند.

4 
1 ) درهازادهو دایی  هازاده، خاله هازاده، عمه هازاده(عمو و بستگان درجه سوم ،هاژن

 ،هاژن 8
 ي آسیب رسان، در ازدواج هاي هم خون خطرِهاژن اشتراك با توجه به خطرِ مشترك هستند.

همچنین در  است.تر بیشزوم مغلوب، ي اتوهابیماري نادرِ مبتلا به انواعِ کودکانِ به دنیا آوردنِ
 ـمـی ، خطر ابتلاي فرزندان به اختلالات چنـد عـاملی افـزایش    این موارد  واج بـینِ د. در ازدیاب

ازدواج هم خونی اسـت،   که رایج ترین نوعِ هازادهیا دایی  هازاده، خاله هازاده، عمه هازادهعمو
به  ،، خطر به دنیا آوردن فرزند غیرطبیعیبیماري ژنتیکی سابقه ي خانوادگیِ در صورت فقدانِ

، داراي یـک بـرادر یـا    همسـر  از دو اگر یکی درصد). 4-6(  رسدمیمیزان زمینه اي  دو برابرِ
مبتلا به بیماري اتوزوم مغلوب باشد، خطر ابتلاي فرزندان چند برابـر بیشـتر از حـالتی     خواهرِ

  غیر فامیل اختیار کرده است. همسرِ ،خواهد بود که فرد
و  ،زناي با محارم، به صورت ارتباط جنسی بین بستگان درجه اول، مانند والدین و کودك

بـه دنیـا آمـده از ایـن      و در همه جا غیرقانونی است. فرزندانِ شودمیر تعریف هوایا برادر و خ
درصـد آنـان در    40 و حـدود  شـوند مـی پیامدهاي غیرطبیعی مواجـه   رِروابط، با بیشترین خط

  مغلوب و چند عاملی، وضعیت غیرطبیعی دارند. ي اختلالاتنتیجه
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  به این شرح هستند:بعضی از اختلالاتی که الگوي اتوزوم مغلوب دارند 
 - سلول داسی کم خونیِ -فنیل کتونوري -فیبروزکیستیک -هیپرپلازي مادرزاي فوق کلیه

کسبیماري ت12ی س.  
• وابسته به  وراثتX  و وابسته بهY:  

مغلـوب کـه   ِ  Xي وابسته بـه  هابیمارياز نوع مغلوب هستند. ، Xي وابسته به هابیمارياکثر 
 ـ و دیسـت  A، شـامل کـوررنگی، همـوفیلی    دانشدهبهتر از بقیه شناخته  ن روفی عضـلانی دوش

، احتمال ابتلاي مغلوب است ِ Xبیماري وابسته به  عاملِ ژنِ هستند. در مواردي که زنی حاملِ
درصـد   50 ،وي هـر یـک از دختـرانِ    درصد و احتمال حامل شدنِ 50وي  هر یک از پسرانِ

  خواهد بود.
مبتلا هستند، چون در آنان  معمولاً ،کنندمیرا حمل مغلوب ِ  Xمردانی که ژن وابسته به 

چار بیمـاري  مواردي که مردي د طبیعی وجود ندارد. در غالبِ ژنِ دوم براي بروزِ X کروموزومِ
نـد ژن  توانمـی ایـن مـرد ن   وي سالم خواهند بود، چون پسرانِ ، تمام پسرانِاست X وابسته به

 Xوابسـته بـه    یـک ژنِ  زنانی که حامـلِ  افت کنند.خود دری را از پدرِ Xوابسته به  غیرطبیعیِ
. با وجود این، در برخی از موارد بـه  شوندمیدچار بیماري ناشی از آن ن مغلوب هستند، معمولاً

حـاملانِ   در هـر سـلول)، در   X (غیرفعال شـدن یـک کرومـوزومِ   23انحرافی علت لیونیزاسیونِ
 ل هاي این حالـت، زنـی اسـت کـه ژنِ    یکی از مثا .شوندمیي بیماري دیده هاویژگی، مونث

خونریزي افزایش یافته است. همچنین در برخی از  وي استعداد را دارد و در خودA هموفیلی 
. شـوند مـی دسیتروفی عضلانی دوشن، کاردیومیوپاتی و نقایص هدایتی دیـده   مونث حاملانِ

پره ناتال،  تشخیصِ حیحِحامله و انجام ص این علائم ممکن است در مراقبت از زنانِ شناساییِ
  ارزشمند باشد.

  

                                                           
1. Tay-Sachs 
2. Skewed lyonization 
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  : پدیده ي لیونیزاسیون41تصویر 

  
وابسته به  اختلالاتX ًچون این اخـتلالات معمـولاً  کنندمیزنان را مبتلا  غالب عمدتا ، 

به شرح زیر هستند:  هابیماري. نمونه هایی از این شوندمیفرزندان مذکر  سبب مرگ  
  پیگمان. ریزشِ و سندرمِ Dمقاوم به ویتامین  شی تیسمِکانونی درم، را هیپوپلازيِ
جنسـیت و تعـدادي از عملکردهـاي     یی است که براي تعیـینِ هاژن حاملِ ،Y کروموزومِ

 از بـازوي بلنـد   هـا ژنز و تکامل استخوان حایز اهمیت هستند. حذف نسلولی مانند اسپرماتوژِ
 ي واقـع در راسِ هـا ژن، در حـالی کـه   ودشمیاسپرماتوژنز  ، باعث نقایص شدیدY کروموزومِ

  نیز براي باروري جنبه حیاتی دارند. و بازوي کوتاه، براي جفت شدن کروموزم ها در طول میوز
میتوکندریایی: وراثت  

ي منحصر به فرد و سیستم هاژنانسانی صدها میتوکندري دارد که هر کدام حاوي  هر سلولِ
. کنـد مین زمینه میتوکندري به صورت خودمختار عمل مرتبط با آن هستند. در ای هاي تکثیرِ

 10000حـاوي   تقریبـاً انسـان،   اووسـیت  .از مادر بـه ارث مـی رسـند    میتوکندري ها منحصراً
. هـر  شـوند میمیتوکندري دارد که پس از لقاح تخریب  100، اما اسپرم فقط میتوکندري است

 37با  ،DNA کیلوبازيِ 5/16 ويِحلق میتوکندري داراي رونوشت هاي متعددي از یک ملکولِ
 ، پپتیدهاي مورد نیاز بـراي فسفریلاسـیونِ  ي میتوکندریایی DNAمنحصر به فرد است.  ژنِ

  .کندمیهاي ریبوزومی و ناقل را رمزگذاري  RNAنیز  و کسیداتیواُ
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میتوکندریایی، امکان انتقـال   چون متیوکندري ها حاوي اطلاعات ژنتیکی هستند، وراثت
میتوکندریایی  . اگر یک جهشِکندمینوترکیبی فراهم  بدون احتمالِ ،از مادر به فرزند را هاژن

ه این ي دختر منتقل شود و بهاسلولرخ بدهد، ممکن است در حین تقسیم سلولی به یکی از 
هاي به شدت جهش یافته مربوط بـه  DNAاگر اووسیتی که حاوي  گسترش پیدا کند. ترتیب

حاصل، بیماري میتوکندریایی رخ بدهـد.   ود، ممکن است در فرزندانِمیتوکندري است بارور ش
جنس ممکـن اسـت   دو  هر( مشخصی دارند ي مربوط به میتوکندري، الگوي انتقالیِهابیماري

  .)دهدمیجنس مونث رخ  گرفتار شوند، اما انتقال فقط از طریقِ
  ي میتوکندریایی: هابیماريهایی از نمونه 

و اسـتعداد بـه    leigh مِ، سـندر (MERRF)خشن  قرمزِ همراه با الیافمیوکلونیک  یِاپی لپس
کلرامفنیکل. ناشنوایی ناشی از آمینوگلیکوزید و سمیت  

• چند عاملی و چند ژنی: وراثت  

هسـتند و صـفات چنـد    14صفات چند ژنـی  يکننده، عامل تعیین بیش از یک ژن آثار ترکیبیِ
، چنـد  ارثـی  اکثـر صـفات   .شوندمییطی تعیین ي متعدد و عوامل محهاژننیز توسط 25عاملی

در اثـر ایـن گونـه وراثـت بـه وجـود       مادرزادي که  نقایصِ هستند. ویژگیِ عاملی یا چند ژنی
مندلی  افراد خانواده است، اما این عود بر اساس الگوي وراثتر به عود دها آن ، تمایلِآیندمی

درصد  3-5حد  در درجه ي اول، معمولاً عود در بستگان خطرِ . میزان تجربیِگیردمیصورت ن
متغیـر،   دائمـاً  : صـفات کنندمیچند عاملی را به انواع زیر تقسیم بندي  . صفاتشودمیعنوان 
صفات دوران بزرگسالی. ي پیچیده آستانه دار، و اختلالات  

  :متغیر صفات دائماً )1

ندازه سـر).  مانند قد یا ا( این صفات، صفاتی هستند که در جمعیت عمومی، توزیع نرمال دارند
بـیش از دو انحـراف   هـا  آنکه میـزان   شوندمیاین صفت ها در صورتی غیرطبیعی محسوب 

، متغیر دائماً جمعیت قرار داشته باشد. اعتقاد بر این است که صفات میانگینِ معیار، بالا یا پایینِ
ایـن  شـوند میی ناشی تعداد زیادي ژن در همراهی با عوامل محیط از آثار انفرادي و کوچک .

  حداکثر هستند. کمتر از میزانِ معمولاً ،افراد مبتلا صفات در فرزندانِ
                                                           
1. Polygenic traits 
2. Multifactorial traits 
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2( آستانه دار صفات:  

که از حد خاصی از آستانه فراتر برونـد. عـواملی کـه     شوندمیاین صفات فقط هنگامی ظاهر 
افـرادي کـه   ، داراي توزیع نرمال هستند و فقط شوندمیصفت  استعداد سبب آمادگی یا کسبِ

این توزیع قرار دارند از آستانه ي مذکور فراتر می روند و صفت یا اختلال مـورد   در حد نهاییِ
است. افرادي کـه  » ا هیچیهمه« فنوتیپی، پدیده اي  در نتیجه، اختلالِ ؛کنندمینظر را کسب 

 عـرضِ ي غیرطبیعـی و یـا در م  هاژن، به حدي داراي کنندمیدر خانواده هاي پرخطر زندگی 
انه است و برخی از افراد خانواده، از حد تآس حد نیز درها آنعوامل محیطی هستند که استعداد 

آستانه فراتر می روند. شکاف ستانه دار آ کام و لب شکري و تنگی پیلور، نمونه هایی از صفات
  هستند.

  

  
  

تمایل به گرفتار کردنِ جنس مذکر آستانه دار مانند تنگی پیلور، که  مثالِ کلاسیک یک صفت :42 تصویر 
آستانه، تعداد افراد مذکرِ بیشتري در مقایسه با  دارد. هر دو جنس داراي توزیع نرمال هستند. اما در یک حد

  .شوندمیافراد مونث دچار بیماري مذکور 

  
و این امـر   دهندمیخاص تمایل بیشتري نشان  آستانه دار به یک جنسِ برخی از صفات

ي آستانه ،است که افراد مذکر و مونثآن  موید از  ). یکـی 42تصـویر  ( متفاوتی دارند استعداد
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، شیوع بیشـتري دارد. اگـر   تنگی پیلور است که در افراد مذکر، مثال هاي موجود در این زمینه
ي غیرطبیعی به ارث هاژنعوامل زمینه ساز یا  تعداد فرد مونثی دچار تنگی پیلور باشد، احتمالاً

براي ایجاد تنگی پیلور در افراد مـذکر ضـرورت    به وي بیش از حدي است که معمولاً رسیده
 3-5 از حد مـورد انتظـارِ  تر بیشاین فرد نیز  عود در کودکان یا خواهران و برادرانِ خطرِ دارد.

ابتلا به بیمـاري مواجـه    مونث با بیشترین احتمالِ این فرد درصد خواهد بود. برادران و پسرانِ
معمول به ارث  بیش تري را نسبت به حد ي زمینه سازِهاژنند بود، چون علاوه بر اینکه خواه

بیشتري براي ابتلا به بیماري دارد. می برند، متعلق به جنسی هستند که استعداد  
خواهـد  تر بیشآستانه دار  صفات اگر اختلال شدیدتر باشد، خطر عود ،آخر اینکه ي نکته

دلالت دارد. به  ،غیرطبیعی گذارِتأثیرامل یا عو هاژن تعداد بیشترِ بر حضورِ بود و این پدیده نیز
درصد  8دو طرفه ي لب و کام، احتمال عود  کودکی با شکاف عنوان مثال، بعد از به دنیا آمدنِ

میزان این خطر فقـط  کاف یک طرفه ي لب، بدون شکاف کامش است، در حالی که در موارد ،
  .رسدمیدرصد  4به 
3( پیچیده ي دوران بزرگسالی: اختلالات  

تعداد زیادي ژن، استعداد بـه عوامـل محیطـی را تعیـین     ها آنصفاتی وجود دارند که در مورد 
. از ایـن  دهـد مـی ایـن عوامـل رخ    ترکیـبِ  ، و بیماري در نتیجه ي نـامطلوب تـرینِ  کنندمی

رتانسـیون اشـاره کـرد. ایـن     شایعی مانند بیماري قلبی یا هیپ به اختلالات توانمی هابیماري
، امـا در مـورد   کنندمیآستانه دار عمل  خانوادگی هستند و به صورت صفات اختلالات معمولاً

. دیابت نیـز جـزء همـین    شودمیان کوفاکتوري مهم وارد عمل ات محیطی به عنوها تأثیرآن
  دسته از اختلالات است.

  مولتی فاکتوریال):(چند عاملی و یا چند ژنی  تلالاتنمونه هایی از اخ
چند عاملی یـا چنـد    ، وراثتي شایعهابیماريي مادرزادي و هاناهنجاري متنوعِ در انواعِ

مشخصـی دارنـد کـه بـه افتـراق آنهـا، از        ي ذاتیِهاویژگی هابیماري. این شودمیژنی دیده 
د زیـر  و شـامل مـوار   کننـد مـی ند کمک یابمیاختلالاتی که با سایر روش هاي وراثت انتقال 

  هستند:
ü دخالت عوامل ژنتیکی وجود دارد  
ü ِشودمیوراثت دیده ن الگوي مندلی  
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ü هدي از اختلالِ تک ژنی وجود نداردشوا  
ü  نیز در ایجاد بیماري دخالت دارندعوامل غیر ژنتیکی  
ü ِشودمیمستعد کننده، قدرت نفوذ دیده ن علی رغم ژنوتیپ  
ü همزمان وجود نداشته باشد به طور بیماري ممکن است در دو قلوهاي مونوزیگوت  
ü ِه صورت خانوادگی وجود داشته باشدموارد ب ممکن است تجمع  
ü در افراد داراي نسبت استتر بیشبیماري  ي زمینه سازِهاآلل خانوادگی، احتمال وجود  
ü نزدیک شایعتر است ماري در بستگانِبروز بی  
ü  از شـیوع کمتـري    هـا بیمـاري  کمتري دارند، این ي زمینه سازِهاآللدر بستگان دورتر که

 برخوردار هستند
ü   ِبیشـتري از   در دو قلوهایی مونوزیگوت، در مقایسه با دو قلوهایی دي زیگـوت، همزمـانی

  شودمینظر ابتلا دیده 
 خانوادگیِ ارتباط خانوادگی، باید به میزانِ چند عاملیِ صفات خطرِ در هنگام بررسی میزانِ
 درجـه اول گرفتـار باشـد    الدین، توجه شود. اگر یکـی از بسـتگانِ  افراد مبتلا با جنین و نه با و

د، اما یابمیجنین)، میزان این خطر به طور قابل توجهی افزایش  (والدین یا خواهران و برادرانِ
. دو شـود مـی این خطـر کاسـته    هر چه میزان ارتباط خانوادگی دورتر باشد، به شدت از میزانِ

  هستند. )NTDs( قلبی و نقایص لوله عصبی نقایص ،نمونه از این اختلالات
  نقایص قلبی:

ي مادرزادي در سطح جهـان هسـتند و   هاناهنجاريقلب، شایعترین  ي ساختمانیِهاناهنجاري
در  شـود مـی ژن کـه تصـور    100ز تولد اسـت. بـیش ا   1000مورد در هر  8ها آنمیزان بروز 

انواع  یی هستند که تولیدهاژنو شامل  دانشدهعروقی دخالت دارند شناسایی  -قلبی زِنفوژِمور
ي خارج سلولی و گیرنده هاي پروتئینی هاپروتئیني ترشحی، هاپروتئینفاکتورهاي رونویسی، 

 و بافت هاي اختصاصیِها ناساختم در تکاملِ احتمالاً ،ژنی این محصولات .کنندمیرا هدایت 
دوکتـاز  تراهیـدروفولات رِ تـیلن ت م اسـید فولیـک و   قلب دخالت دارند. به عنوان مثال جهـشِ 

(MTHFR)ِمهم این است که بـا  ي . نکتهدهدمیقرار  تأثیرتحت نقایص قلبی را  ، پیدایش 
قبل حول و حوش حاملگی (ي دورهیک در هاي مولتی ویتامینی حاوي اسید فولمصرف مکمل

عود  ه شده ي خطرِ. میزان مشاهدشودمیو بعد از حاملگی)، از میزان بروز این نقایص کاسته 
   جدول ذیل آمده است. ي مادرزادي قلب درهاناهنجاري در مورد انواع شایعِ
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برگرفته  ،ابتلاي خواهران یا برادران و یا والدین (درصد) نقایص مادرزادي قلب در موارد خطر عود:  2جدولِ 
  )Nora)1988 و  Nora    از

  یکی از  مادر  پدر  
  خواهران یا برادران

  ازدو نفر 
  خواهران یا برادران

  10  3  6-10  2  نقایص دیواره بطنی
  8  5/2  4- 5/4  5/1  نقایص دیواره ي دهلیزي

  8  5/2  5/2  5/1  تترالوژي فالوت (فالو)
  6  2  4- 5/6  2  تنگی دریچه ي ریوي

  6  2  13-18  3  تنگی آئورت
  6  2  4  2  کوآرکتاسیونِ (آئورت)

  
ین خطر ذکـر  مشاوره باید اختصاصی تر نقص مشخص باشد، در هنگام دقیقِ اگر ماهیت

خطر ابتلاي کودك به نقایص قلبی،  در مورد میزان تجربیِ توانمی، شود، در غیر این صورت
زوج ها قرار داد. در صورت ابتلاي مادر به این نقایص قلبی، میزان خطر  اطلاعاتی را در اختیارِ

در حـد   ،ایص، میزان خطر مـذکور درصد و در صورت ابتلاي پدر به این نق 5-6مذکور در حد 
ایـن   برابـرِ  4-6هـا  آن نقایص اختصاصی که ممکن است خطر عـود  درصد خواهد بود. 3-2

آئـورت   رکتاسـیونِ آدولتـی و کو  هیپوپلاسـتیک، دریچـه آئـورت    چپِ میزان باشد، شامل قلبِ
  هستند.
  :)NTDs( لوله ي عصبی نقایصِ

ي هاناهنجاريله عصبی، بعد از نقایص قلبی در میان لو نقایصِ میِانواع ایزوله یعنی غیر سندر
هـایی  نمونـه   ،نقایص لوله ي عصبی رتبه ي دوم را دارند. ، از نظر شیوعساختمانی مادرزاديِ

محیط، رژیـم غـذایی   تأثیراین نقایص تحت  چند عاملی هستند. پیدایشِ کلاسیک از وراثت، 
سـابقه ي  هـا ژنیسـمی، تمـاس بـا تراتـو    هیپرترمی یـا هیپرگل فیزیولوژیک مانند  اختلالات ،
  قرار دارد. هاژنآمنیون، و انواع  مایعِ ، منشاء نژادي، جنسیت جنین، مواد غذاییِخانوادگی

نوع یک ارتباط دارند، بـا احتمـال    لوله ي عصبی که با دیابت شیرینِ آن دسته از نقایصِ
اسید  مرتبط با مصرف انواعِاي هستند؛ ي سینهقفسه -بیش تري از نوع جمجمه اي یا گردنی
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خـاجی (لومبوسـاکرال) و انـواع مـرتبط بـا      –کمـري  از نوع نقایصِتر بیشوالپروئیک با شیوع 
هیپرترمی با احتمال زیاد از نوع آنفالی هستند.نس  

یک گروه متیل از اسید  با انتقال دادنِ (MTHFR)دوکتاز ن تتراهیدروفولات رِلمتی آنزیمِ
، MTHFRغیرطبیعی  . یکی از اشکالِشودمیتیونین هوموسیستئین به مفولیک، سبب تبدیل 

حاوي جهش است و فعالیت آنزیمی کمی دارد. تجویز مکمل اسید فولیک، احتمالا سبب غلبه 
لوله ي  این نقایصِ . البته مکمل اسید فولیک از تمام مواردشودمینسبی  بر این کمبود آنزیمیِ

 یا عوامل ناشناخته ي دیگري نیز در هاژنکه  شودمیتصور  ، چنینکندمیعصبی جلوگیري ن
  این زمینه دخالت دارند.

 خطر عود بعد از به دنیا آمـدنِ  ، میزان تجربیِر صورت عدم مصرف مکمل اسید فولیکد
درصـد اسـت. در    10 ،دو کـودك مبـتلا   درصد و بعد از به دنیا آمـدنِ  3-4 یک کودك مبتلا

درصـد   70ن خطر بعد از به دنیا آمـدن یـک کـودك مبـتلا،     صورت مصرف مکمل، میزان ای
نکته مهم این است که تجویز مکمـل اسـید    .رسدمید و به کمتر از یک درصد یابمیکاهش 

نقایص لوله ي عصبی را بـه   میزان بروز اولین مورد ،پره ناتال به همه زناني دورهفولیک در 
  .دهدمیطور چشمگیر کاهش 

، غنی سازي فراوده هـاي غـلات را   1988از سال  (FDA)آمریکا سازمان غذا و داروي 
اضـافی   میکروگرم اسید فولیک 200، روزانه باید کرده و عنوان کرده است که هر زن اجباري

محصـولات غـذایی بـا اسـید      مصرف کند. در ایالات متحده ي آمریکا به دنبال غنی سـازيِ 
1 ،فولیک، میزان بروز نقایص لوله ي عصبی

  کاهش یافته است. 4
  :هاژنپیوستگی 

ي هـا ژنبر روي یـک کرومـوزوم اسـت،    ها آن، قرار گیري دو یا چند ژن منظور از پیوستگیِ
کـه ایـن    شـوند مـی و با هم وارد گامـت   شوندمیتشکیل گامت از هم جدا ن پیوسته در زمانِ

شکل زیر ست، به عنوان مثال درهاژنمستقل  شدنِدوم مندل یا همان جور  قانونِ برخلاف، 
مسـتقل   Dپیوسته هسـتند و   Bو  A، 2 يشمارهمستقلند و  Dو  A ،B يهاژن، 1 يشماره

  ، هر سه ژن پیوسته اند.3 يشمارهاست و در شکل 
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 ها: پیوستگی ژن43تصویر 

  
ي هاژني هالآلم کرده و براي هر فرد یک خط کسري رس ،براي حل مسائل پیوستگی

ي مستقل باشد، هاژنکسر میگذاریم و اگر فرد داراي  سلول را در صورت و مخرجِ ي پیوسته
ي پیوسـته  هـا ژنبراي انجام آمیزش بین دو فرد کـه داراي  . یمنویسمیرا در کنار کسر ها آن

ي هـا ژن بـراي ضـربِ   .کنـیم مـی ي مستقل و پیوسته را جدا جدا در هم ضرب هاژنهستند، 
کسـر را  یـک   صورت و مخرجِ ،ي پیوستههاژن و براي ضربِ کنیممیقل مثل قبل عمل مست

اسـته ي  قبـل، خو  و در نهایـت مثـل تمرینـات    کنیممیکسر دیگر ضرب  رجِدر صورت و مخ
  .)با هم پیوسته هستند ،Xوابسته به  ي تمام صفاتهاژننکته:  مسئله را به دست می آوریم (

پیوسـتگی   ،Fبـا   Eو  Fبا  f ،eبا  Eي هاژنکه در آن بین  EeFF  ×EeFfاز آمیزش  :سؤال
  ؟شودمیوجود دارد، چند نوع ژنوتیپ و چند فنوتیپ حاصل 
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  .شودمینوع فنوتیپ حاصل  2نوع ژنوتیپ و  4در اثر این آمیزش، 

، که شودمیمحاسبه  n 2 يرابطهد تولید کند از توانمییی که یک سلول هاگامتانواع  •
 یی کـه حـداقل یـک جفـت ژنِ    هـا کرومـوزوم جفـت   عبارت است از تعـدادn ، ن در آ

 هتروزیگوت دارند.

B ژنوتیپِ سلولی با :سؤال R
a a Z z

B W
  چند نوع گامت را دارد؟ توانایی تولید  

B( هتروزیگوت وجود دارد فت کروموزومِدر فرمول فوق دو ج R
Z z

B W
پس این  ).و

بر روي یک کروموزوم قرار  B/bو  R/W . صفاتنوع گامت تولید نماید 22=4د توانمیلول س
B( دارند R

B W
  .شوندمیو یک جفت کروموزوم محسوب ) 

  محاسبه نمود: توانمیاز روش زیر نیز 

  
  

  

  1×  2×  2=  4نوع گامت           4
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  هاي اتوزومفصل هفتم: تریزومی

  
  مهفتفصل 

  ي اتوزوم:هاتریزومی

د. از هنگام تولد تا زمان تخمـک گـذاري،   یابمیسن مادر، افزایش  خطر تریزومی با بالا رفتنِ
و در برخی موارد،  شوندمیدر حالت تعلیق نگه داشته  ،اول اوویست ها در میانه ي پروفاز میوزِ

ي هـا کرومـوزوم یی کـه  ، کیاسـماها طول می کشد. در اثر بالا رفتن سنسال  50این مرحله 
تخمـک   هنگامی که میوز در زمـانِ  هم می شکنند. جفتی را در یک امتداد نگه می دارند، در

داراي دو نسـخه از   هـا گامـت یکی از ، »جدایی عدمِ«، در اثر پدیده ي شودمیتکمیل  گذاري
داد. تریزومـی رخ خواهـد    ،درگیر خواهد بود. در صورتی که این گامت بـارور شـود   کروموزومِ

اگر  باروري آن، مونوزومی خواهد بود. و حاصلِ کندمیدیگر هیچ نسخه اي را دریافت ن گامت
یکسـان اسـت، فقـط     زوج هـاي کرومـوزومی   اي جداشدگی در تک تکبروز خط چه احتمالِ

ي هـا جنین(حتی بسیاري از رم منجر شوند. ت ند به حاملگیِتوانمی 21و 18، 13ي هاتریزومی
هرگـز گـزارش   ، تـاکنون  1 . تریزومـیِ شوندمیرم سقط ي شایع، قبل از تهایزومیترمبتلا به 

اول است، اما هرگز بعد ي ماههي سه هاسقط تمامِ درصد 16، عامل 16نشده است. تریزومی 
  .)شودمیاز این مرحله دیده ن

  :21تریزومی 

 در کـانون توجـه  از همـه  تـر  بـیش غیرکشنده است،  ، شایع ترین تریزومی21ِچون تریزومی 
در نوزادان مبـتلا بـه    ي غربالگري ژنتیکی و پروتکل هاي آزمایش قرار گرفته است.هابرنامه
  :خورندمیي زیر به چشم هاویژگی، )21) ( تریزومی  Down(م داون سندر

با شیارهاي پلکی متمایل به بالا پی کانتالچینهاي الِ؛ پ صاف کوچک همـراه   رِبینی؛ س
 ،زبـان. بـه طـور شـایع     صاف؛ و هیپوتونی شدید همراه با بیرون آمـدنِ  ريِس سِپ يناحیهبا 
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ي ناحیه پوستپکوتاهی انگشتانِ ،ل است و علاوه بر آنگردن شُ شت دست، خط دستی  کف
بین انگشـتان اول و   ، و فضایی مشخصدست پنجمِ انگشت میانیِ نکسِحد، هیپوپلازي فالوا

  .شودمیدوم پا ،دیده 
ي گوارشی (نظیـر  هاناهنجاري ي قلبی وهاناهنجاري ،سونوگرافی این نوزاداندر بررسی 

می در کودکان مبتلا به سندرم داون، میزان بروز لوس آترزي دوازدهه) ممکن است دیده شود.
سـت.  ا متغیر 50تا  25این بیماران از  (IQ) د. ضریب هوشیِیابمیو بیماري تیروئید، افزایش 

 عقلـیِ  سـال جلـوتر از سـنِ    3-4اکثر کودکان مبتلا، به طور متوسـط   اجتماعیِ مهارت هاي
  آنهاست.

داراي م داون مبتلا به سندر افراد مونثهـا  آن فرزنـدانِ   قدرت باروري هستند و حدود
 داون دچـار کـاهش چشـمگیرِ    مِمبـتلا بـه سـندر    م داون خواهند بود. افراد مـذکرِ دچار سندر

  همیشه نابارور هستند. و تقریباً شوندمیوژنز اسپرمات
  :18تریزومی 

بار شایع تر  3-4 ،. این تریزومی در افراد مونثشودمینیز نامیده 16م ادواردز، سندر18تریزومی 
در سـه   ،18، بیش ترین میزان بروز تریزومـی  سایر آنوپلوئیدي ها است. همانند از افراد مذکر

و زمـان تـرم مـی     10 ي ي مبتلا بـین هفتـه  هاجنین درصد 85حاملگی است و  اولِي ماهه
دچار محدودیت رشد هسـتند و میـانگین وزن    ، معمولا18ًي مبتلا به تریزومی هاجنینمیرند. 

  گرم است. 2340 ،هنگام تولدها آن
  به موارد زیر اشاره کرد: توانمیم از مشخصات این سندر

ش یافته و بد شکل، شیارهاي پلکی کوتـاه  برجسته، گوش هاي چرخ ريِس سِپي ناحیه
دوم و پنجم روي  شت کرده دارند و انگشتانِم . دست ها اغلب حالتباشدمیکوچک  و دهانِ

تمام اعضاي بدن را گرفتار  د تقریباًتوانمی، 18. تریزومی گیرندمیسوم و چهارم قرار  انگشتانِ
جود دارد. که موارد شایع تر، نقایص دیواره ي قلبی و نقایصِ ،هاجنین درصد 95در  کند. تقریباً

نعل  ي به کلیه توانمی، هاناهنجارياز سایر  هستند.27بطنی یا دهلیزي و مجراي شریانی باز

                                                           
1. Edwards syndrome 
2. Patent Ductus Arteriosus 
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گسـیختگی  ، فتقهـا، دیاسـتاز (  (نـیم مهـره)   بـرا رتمـی وِ رادیـوس، ه  استخوانِ اسبی، آپلازيِ
دان معمـولاً ، اشاره کرد. این نوزابدون سوراخ عضلانی) و مقعد نیـه ي ضـعیفی دارنـد و بـه     ب

سالگی نمی رسند. در صـورتی کـه    10. اکثر این نوزادان به شوندمیآپنه  کرات دچار حملات
قرار باشد به حاملگی ادامه داده شود، باید پیشاپیش در مورد شیوه ي زایمان توضیح داده شود، 

. طی سال شوندمیضربان قلب  تلالاتدچار اخ، به طور شایع در جریان لیبر هاجنینچون این 
 ، به علـت دیسـترسِ  این تریزومیهاي گذشته بیش از نیمی از موارد تشخیص داده نشده ي 

   .اندشدهاز طریق سزارین زایمان  ،جنینی
  :13تریزومیِ 

ــاتوایــن تریزومــی، ســندرمِ  از  نقــایصِ قلبــی و هولوپروزنســفالی .شــودمــینیــز نامیــده 18پ
. هولوپروزنسفالی ممکن است بـا میکروسـفالی،   باشدمیع در این تریزومی ي شایهاناهنجاري

 شدید لوریسم و اختلالاتهمچنـین ممکـن اسـت در    اُربیتها، بینی و کام همـراه باشـد.   هیپوت
آپـلازيِ  ي مبتلا، گوش هاي غیر طبیعـی، اومفالوسـل، کلیـه هـاي پلـی کیسـتیک،       هاجنین

لی داکتیلی، وجود داشـته باشـند.   استخوانِ رادیوس، مناطقِ آپلازيِ  احتمـالِ زنـده   پوست، و پ
، تنها آنوپلوئیدي است که گفتـه  13تریزومی ماندنِ این کودکان، تا یکسالگی بسیار کم است. 

  . دهدمیخطر پره اکلامپسی را افزایش  شودمی
  ت.ي اتوزومی نادر اسهاتریزومیتولد نوزاد زنده ي مبتلا به سایر  :هاتریزومیسایر 
  مونوزومی:

نولی زومیـک و دي زومیـک بـه وجـود      ، تعداد یکسانی گامتهاکروموزومجدایی  در اثر عدمِ
ي هـا جنـین در تمام موارد با حیـات منافـات دارد و در نتیجـه     اتوزوم تقریباًمونوزومیِ . آیدمی

 يماده مونوزومیک قبل از لانه گزینی از بین می روند. قانون کلی این است که از دست رفتن
، وزومی دارد. یکی از موارد اسـتثنا کروم يمادهمخرب تري از افزوده شدن  تأثیر ،کروموزومی

  .باشدمیر رنم ت، در سندرX مونوزومیِ
  
  

                                                           
1. Patau syndrome 
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لی پلوئیدي:پ  

غیر طبیعی بودنِ لی پلوئیدي، به معنیِپ ي هاپلوئید است.هاکروموزوم کاملِي مجموعه تعداد 
ي بعـدي دیـده   هـا حـاملگی است و به نـدرت در   هاسقطدرصد  20 پلی پلوئیدي عامل حدود

2.شودمی
1 .شـود مـی یک تخمـک بـا دو اسـپرم ناشـی      موارد تریپلوئیدي، از لقاحِ 3

مـوارد   3
 ، در نتیجـه آینـد مـی  میـوزي بـه وجـود    یکی از تقسیمات تریپلوئیدي نیز در اثر ناموفق بودنِ

 .آوردمـی کروموزومی دیپلوئیدي را بـه دسـت   ي مجموعه، اسپرمتر بیش تخمک و یا با شیوعِ
سـت. اگـر   هاکرومـوزوم اضـافی  ي مجموعـه ، منشـا  کنـد مـی عاملی کـه فنوتیـپ را تعیـین    

 مـولِ  معمـولاً  ،حاصل ي داشته باشند، نتیجه (diandric)پدري  ي اضافی منشاهاکروموزوم
اضـافی  ي مجموعـه غیرطبیعـی خواهـد بـود. اگـر      ناقص با سـاختارهاي جنینـیِ   تیفورمِهیدا

، امـا جنـین   شـود میباشد، جفت و جنین تشکیل  (digynic)داراي منشا مادري  هاکروموزوم
دیـس مورفیـک    تریپلوئیـد، معمـولاً   شدید رشد خواهد شد. هر دو نوع جنینِ دچار محدودیت

اول تـداوم یافتـه   ي ماهـه تریپلوئید باشد و حاملگی تا بعد از سه  اگر زنی داراي جنینِ هستند.
 ،ي بعديهاحاملگینتیجه در  ردرصد خواهد بود. د 1-5/1 ،بعدي عود در حاملگیِ خطرِ باشد،

  باید تشخیص پره ناتال انجام شود.
و  شـود مـی  XXYY , 92یا  XXXX , 92 تتراپلوئیدي همواره منجر به ایجاد ژنوتیپِ

یکـی از   ، مانع از کامـل شـدنِ  زیگوتبعد از ي مرحلهکه اختلالی در  دهدمیته نشان این یاف
اولیه شده است. محصولِ کلیواژيِ تقسیمات حاملگی در تمام موارد از بین می رود و خطر عود 

  ي بعدي ناچیز است.هاحاملگیدر  ،تتراپلوئیدي
  ر:رنم تسندر

 ـم تسازگار با حیات است. سـندر  مونوزومیِ ) تنهاX , 45یا  X0 , 45ر (رنم تسندر ر، شـایع  رن
درشودمیسقط محسوب  ترین آنوپلوئیدي در محصولات . موارد X , 45 ، ِمجـزا   سه فنوتیـپ

درصد محصولات حاملگی به حدي غیرطبیعی هستند که در مراحل اولیـه   98. شوندمیدیده 
غیرطبیعـی   یافته هـاي سـونوگرافیک  ، اغلب با توجه به . فنوتیپ دومشوندمیسقط  ،حاملگی

این موارد به طور شایع با هیدروپس همراه هستند شودمی، شناسایی کیستیک هیگرومِ مانند ،
. فنوتیپ سـوم کـه کمتـرین شـیوع را نیـز دارد، در      کندمیکه به سمت مرگ جنین پیشرفت 

  ان به شرح زیر است:ي این نوزادهاویژگی. شودمیدیده  آیندمینوزادانی که زنده به دنیا 
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نیپل ها، لَ ي کوتاه، قفسه سینه ي پهن همراه با افزایش فاصله قامتنف امـادرزادي   مِد
موها و پره دار بـودن   خط رویشِ ف آلودگی) انگشتان دست و پا، پایین بودنِپ( همراه با تورمِ

دچـار   ،درصـد بیمـاران   30-50. قسمت خلفی گردن، و اختلالات خفیف استخوان و غضروف
 ن آئـورت یـا دریچـه ي دولتـیِ    کوآرکتاسـیو  معمـولاً ( نوعی ناهنجاري عمده ي قلبی هستند

طبیعی است، اما بـه طـور شـایع اختلالاتـی در     ي محدودهدر  مبتلایان عموماًهوش  .آئورت)
مسائل و تفسیر  غیرکلامیِ و دشواري هایی در مورد حل19ِّدهی بینایی فضاییي سازمانزمینه

دچار دیسژنزي تخمدان نیـز   ،درصد بیماران 90بیش از  وجود دارند. ،ظریف اجتماعیِ اشارات
  بلوغ ضرورت دارد. از قبل از دورانِ ،مادام العمر هورمونیِ هستند، و در آنان جایگزینیِ

زنده متولد شـده ي   نیمی از نوازادانِ این است که تقریباً هافنوتیپي ردهگست دلیل طیف
سـلولی   ر، دچار موزائیسم هستند. در این موارد دو یـا بـیش از دو جمعیـت   رنتم مبتلا به سندر

وجـود دارنـد. موازئیسـم گـاهی اوقـات در      ، XY ,46  /X , 45یـا   XX ,46  /X , 45مانند 
 کنـد میو گاهی نیز فقط در بافت هایی بروز  شودمیمحیطی تشخیص داده  ي خونِهاسلول

ي کـه از  ا X . بنا به دلایل ناشـناخته، کرومـوزومِ  گیرندمینکه بطور روتین مورد بررسی قرار 
  منشا پدري دارد. ،درصد موارد 80دست می رود، در 

  : Xتریزومی 

اضافی وجود دارد و ژنوتیپ بـه   X ، یک کروموزومِمونث نوزاد 100در یک مورد از هر  تقریباً
افی، منشـا مـادري   اض ـ X درصد موارد، کرومـوزومِ  90است. در بیش از  47و  XXXصورت 

 ـمی، افزایش نهاناهنجاريمیزان بروز  47و  XXXي هاجنیندر  دارد.  ،مبـتلا  د و نـوزادانِ یاب
متغیري در افراد مبتلا دیده  غیر طبیعی هستند. تظاهرات بالینیِ فاقد هر گونه ویژگی فنوتیپیِ

باروري طبیعی ی دارد، و قدرت کوتاهی قامت شایع است، تکامل بلوغی وضعیت طبیع .شودمی
، اما نارسایی پیش از موعد تخمـدان گـزارش شـده اسـت. عقـب مانـدگی ذهنـی جـزء         است

کلامـی و   حتمـال وقفـه ي تکامـلِ   مبـتلا، ا  نیست، اما در کودکـانِ  47و  XXXي هاویژگی
  د.یابمیمهارت هاي حرکتی اقزایش 

یـا   XXXX , 48هسـتند (  X ي مونثی که داراي چهـار یـا پـنج کرومـوزومِ    هاجنیندر 
XXXXX , 49ِد. در ار در هنگام تولد وجود داشته باش ـآشک ) ممکن است اختلالات فیزیکی

                                                           
1. Visual–spatial organization 
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و هم در افراد مذکر و هم  شودمیمتغیري از عقب ماندگی ذهنی دیده  درجات ،مبتلا کودکانِ
  .شودمیکاسته  IQ بیشتر باشد، از میزانِ Xي هاکروموزومدر افراد مونث، هر چه تعداد 

  :X یِدي زوم

XXY , 47که سندر ،م کلاین في هـا کرومـوزوم  اخـتلالِ  تـرینِ شایع، شودمیر نیز نامیده لت
یک کروموزوم  و از افزوده شدنِ دهدمیمذکر رخ  نفر نوزاد 600مورد از  1جنسی است. تقریبا 

 Xِ زومِ، کرومـو موارد درصد 50در  . تقریباًشودمیناشی  ،مذکر طبیعیِ به کاریوتایپِ X اضافیِ
ارتباط انـدکی   ،منشا پدري دارد. این اختلال ،درصد موارد 50در  اضافی منشا مادري و حدوداً

  با سن بالاي مادر و سن بالاي پدر دارد.
ي مبتلا به هاجنین همانندXXX ، ي مبـتلا بـه   هـا جنـین درXXY     نیـز میـزان بـروز

. ونه ویژگی فنوتیپی نامعمول هسـتند ، فاقد هر گد و نوزادان مبتلایابمیافزایش ن هاناهنجاري
تکامـل قبـل از بلـوغ، ایـن      بلند هستند، اما با وجود طبیعی بـودنِ قد مبتلا به طور بارز پسرانِ

ي تستسترون نیاز دارنـد. بیمـاران بیضـه هـا     و به درمان جایگزینیِ شوندمیکودکان ویرلیزه ن
و ممکـن اسـت دچـار     سـتند دچـار نابـاروري ه   ،گنـادي  دیس ژنزيِ ، وبه علتکوچکی دارند

 رد IQ. به طـور کلـی   ، نیستXXYي هاویژگیژنیکوماستی شوند. عقب ماندگی ذهنی جزء 
، خواندن و نوشتن و کسب مهارت هاي حرکتی نادر طبیعی است، اما تاخیر در تکلمي محدوده
  نیست.

  :Y دي زومیِ

XYY , 47،  1000مورد در هـر   1نوعی از آنوپلوئیدي است که  دهـد مـی مـذکر رخ   نـوزاد .
داراي منشا پدري است و این اختلال ارتباطی با سن پدر ندارد.  اضافی مشخصاً ِ Y کروموزومِ

 ـمـی افـزایش ن  هاناهنجاريدر این اختلال میزان بروز  د و افـراد مبـتلا هیچگونـه ویژگـی     یاب
نـد و  یابمـی ت فنوتیپی نامعمول ندارند. افراد مبتلا معمولا قد بلند هستند، به بلوغ طبیعی دس ـ

کلامـی و   مرتبط با تکامـلِ  ، احتمال مشکلات. در کودکان مبتلاشودمیباروري آنان مختل ن
  .شودمیدر میزان عقب ماندگی ذهنی دیده ن ی، اما افزایشدیابمیش نوروموتور(حرکتی) افزای
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  پذیري):( نقش110تینگایمپرین

در یکـی از جایگـاه هـاي     هاژناز  که از طریق آن برخی کندمی، روندي را توصیف ن واژهای
خاموش از نظر رونویسی، به  ، به صورت غیر فعال و یا در وضعیتوالدین در نوزادانمربوط به 

والـدي کـه ژن را انتقـال داده     ژن، بر اساس جنسیت این نوع غیر فعال شدنِ ارث می رسند.
، بـروز ژن  نتینگهاي بعدي برطرف شود. اپمیر و ممکن است در نسل شودمیاست مشخص 

پی ژنتیک، فنوتیپ با تغییـر  ا ، در کنترلِدهدمیقرار  تأثیرپی ژنتیک تحت ا را از طریق کنترلِ
. هنگـامی کـه ژن در   کندمیبروز ژن و نه از طریق تغییردادن دایمی ژنوتیپ، تغییر پیدا  دادنِ

د رث رسیده است عملکردیگر به ا همراه که از والد ، ژنِرسدمیوضعیت اپمیرنیت شده به ارث 
ي هـا ژندوزاژِ  خـود را از طریـق کنتـرلِ    ، اثـرِ گنتینری، در نتیجه، ایمپکندمیرا هدایت  ژنی

  .کندمیاختصاصی اعمال 
دیپلوئید و مشتق از پدر  کامل که داراي ترکیب کروموزومیِ هیداتیفورمِ براي مثال، مولِ

. در مقابل شودمیي جنینی مشخص بافت جفت و فقدان ساختمان ها است، با رشد چشمگیرِ
انواع بافـت  ، با رشد شودمیآن از مادر مشتق  کروموزومی دیپلوئید تخمدان، که ترکیبِ تراتومِ

کـه   رسـد مـی ساختمان هاي جفت همراه است. بنابراین چنین بـه نظـر    هاي جنینی و فقدانِ
رنـد،  به ي حیـاتی دا ي مادري براي تکامل جنین جنهاژني پدري براي تکامل جفت و هاژن

  ضروري است. هاسلول در تک تکها آن، وجود هر دوي اما براي رشد و تکامل طبیعی

  ):Pedigree(دودمانه  یاشجره نامه 

. هـر شـجره نامـه در واقـع     باشدمیصفات  وراثت شجره نامه نموداري براي بررسی چگونگیِ
 ـ ي نوعی مسئله م و البتـه در چنـد خـانواده ي    بیماري انسان است که در قالب یکسري علائ

اتـوزومی غالـب،    از حالات د یک یا چند موردتوانمیجره نامه مرتبط مطرح شده است. هر ش
مغلوب را نشان دهد. در شـجره نامـه بـه     Xغالب، و وابسته به  Xاتوزومی مغلوب، وابسته به 

کنندمیخاص، مسئله را طرح  کمک چند علامت.  
  .باشدمیجنس مونث و مربع نماد جنس مذکر  ، دایره نماددر شجره نامه •

                                                           
1. Imprinting 
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  آن دو فرد است. ازدواجِ يدهندهبین دو فرد نشان  خط افقیِ •
سـن، از   حاصل از ازدواج است که به ترتیبِ فرزندانِ يدهندهخط هاي عمودي نشان  •

  .شوندمیچپ به راست کشیده 
• افراد وندشمیبیمار با رنگ تیره مشخص  سالم با رنگ سفید و افراد. 
 جهت خواندنِ شجره نامه از بالا به پایین و از چپ به راست است. •

  

  
  

  انواع شجره نامه :

  ، افراد ناقل نامشخص هستند.در این شجره نامه ها مه فنوتیپی:شجره نا )1
، افراد ناقل مشخص هستند و با نمادهاي فـوق  در این شجره نامه ها مه ژنوتیپی:شجره نا )2

  .شوندمینمایش داده 
  نامه هاي فنوتیپی با الگوي مغلوب: شجره

توزوم یا وابسته ي مغلوب (ابیمار داشته باشند، الگوي بیمار ، پسرِاگر پدر و مادري سالم •
 ) است. Xبه 

 

 مغلوب است. اگر پدر و مادري سالم، دختر بیمار داشته باشند، الگوي بیماري اتوزومِ •
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ناخالص  سالم آنها، قطعاً ار باشد، فرزنداگر یکی از والدین بیم، در الگوي اتوزوم مغلوب •

  است.
 او نیـز قطعـاً   مغلوب، اگر فرد مونثی بیمـار باشـد، پـدر و پسـرِ     Xدر الگوي وابسته به  •

 بیمارند.

 

، یعنـی  شرط) یک الگوي اتـوزوم مغلـوب اسـت    بدونمغلوب ( Xهر الگوي وابسته به  •
  .کندمیمغلوب نیز در آن صدق  الگوي اتوزومِ

  هاي فنوتیپی با الگوي غالب:شجره نامه 

اتوزوم یا وابسـته  اشته باشند، الگوي بیماري غالب (سالم د اگر پدر و مادري بیمار، پسرِ •
 ) است.Xبه 

  
 غالب است. اتوزومِ يسالم داشته باشند، الگوي بیمار اگر پدر و مادري بیمار، دخترِ •
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او بیمـار   والدینِ حداقل یکی از، ، اگر یکی از فرزندان بیمار باشدغالب در الگوي اتوزومِ •

  خواهد بود.
•  ناخـالص   بیمـار او قطعـاً   در الگوي اتوزوم غالب، اگر یکی از فرزندان سالم باشد، والـد

  است.
 او نیـز قطعـاً   ، مـادر و دختـرِ  اگر فرد مذکري بیمار باشد غالب، Xدر الگوي وابسته به  •

 بیمارند.

  
یک الگـوي اتـوزوم غالـب اسـت، یعنـی      ، (بدون شرط) غالبِ  Xهر الگوي وابسته به  •

  .کندمیغالب نیز در آن صدق  الگوي اتوزومِ
  شجره نامه هاي ژنوتیپی با الگوي مغلوب:

 مغلوب است. اتوزومِ ورت وجود ناقل، الگوي بیماري قطعاًدر ص •
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 ایـن کـه احتمـالِ   ( ناقل صفر است. مغلوب، احتمال وجود مردX  ِدر الگوي وابسته به  •

 احتمالِ شودمیم فرق دارد، بارت که مرد ناقل نبینید ناقل صفر باشد با این عوجود مر
وجود ناقلی در شجره نامه نبینیمام ،ناقل باشد مرد ا مرد(  

خالص و پدري بیمار متولد شده باشـد، الگـوي    خالص از مادري سالمِ اگر پسري سالمِ •
رد فقـط بـه شـجره نامـه هـاي      البته این مـو ( مغلوب است. Xبسته به وا بیماري قطعاً

 )شودمیتیپی مربوط ژنو

 

  شجره نامه هاي ژنوتیپی با الگوي غالب: 

  در شجره نامه هاي ژنوتیپی، هیچ گاه الگوي غالب وجود ندارد. •
ي آن را از هاژنیی هستند که فرد هابیماري، ي ژنتیکیهابیماريکه می دانیم،  همانطور

آن  توارثي نحوهي ژنتیکی و هابیماريل زیر تعدادي از . در جدوکندمیوالدین خود دریافت 
  :آمده است
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  ي وراثتنحوه  بیماري
  اتوزومِ مغلوب  تالاسمی

  اتوزومِ مغلوب  آنمی گلبول هاي قرمزِ داسی شکل
  اتوزومِ مغلوب  فنیل کتونوري

  اتوزومِ مغلوب  زالی یا آلبینیسم
  مغلوب Xوابسته به   هموفیلی

  ِ مغلوبXوابسته به   )DMDلانیِ دوشن (دیستروفیِ عض
  ِ مغلوب Xوابسته به   کوررنگی

  اتوزومِ غالب   هانتینگتون 
  

  :دهندمیي فوق را با نمادهاي زیر نشان هابیماري معمولاً
  :ي اتوزوم مغلوبهابیماري

  
  زالی  فنیل کتونوري  کم خونی گلبولِ قرمزِ داسی شکل  تالاسمی  
 TT SS  PP  AA  سالم
  Ss  Pp  Aa  (مینور) Tt  ناقل
  ss  pp  aa  (ماژور) Tt  بیمار

  
  ِ مغلوب: Xوابسته به  يهابیماري

  
  دیستروفیِ عضلانی دوشن  کوررنگی  هموفیلی  

 YHX YBX YDX  مرد سالم
  YhX  YbX  YdX  مرد بیمار
  HXHX  BXBX  DXDX  زنِ سالم
 hXHX bXBX dXDX  زنِ ناقل
  hXhX  bXbX  dXdX  زنِ بیمار
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  توزومِ غالب:بیماري ا

  
  هانتینگتون  
 hh  سالم

  Hh  بیمارِ ناخالص
  HH  بیمارِ خالص

  
آنها شناسایی کلیدهاي شجره نامه و کاربرد:  

 ، والدینی سالم وجود داشته باشند کـه صـاحب پسـرِ   هرگاه در هر جاي شجره نامه : کلید اول
البتـه  ( نامـه مغلـوب اسـت   ناقل دیده شود، الگوي شجره  ، زنِ، یا در شجره نامهاندشدهبیمار 

  آن مشخص نیست) به عبارت ساده تر: بودنِ Xاتوزوم یا وابسته به 
  وجود

  
  .الگوي شجره نامه مغلوب است  »  در شجره نامه    یا

ر دخت ـ هر گاه در هر جاي شجره نامه، والدینی سالم وجود داشته باشند که صاحبِ : کلید دوم
. به لگوي شجره نامه اتوزومِ مغلوب استناقل دیده شود، ا ، مردیا در شجره نامه اندشدهبیمار 

تر:ساده  عبارت  
  وجود

  
    یا

در شجره 
  نامه اتوزوم مغلوب است.الگوي شجره  »  نامه

 پسـرِ  والدینی بیمار وجود داشته باشند که صـاحبِ  ،هرگاه در هر جاي شجره نامه : کلید سوم
آن مشـخص   بـودنِ  Xبته اتوزوم یا وابسته به ال( ، الگوي شجره نامه غالب استاندشدهسالم 

  نیست). به عبارت ساده تر:
  وجود

  
در شجره 

  نامه غالب است.الگوي شجره  »  نامه

 هر گاه در هر جاي شجره نامه، والدینی بیمار وجود داشـته باشـند کـه صـاحبِ     : کلید چهارم
  رت ساده تر:، الگوي شجره نامه اتوزوم غالب است یا به عبااندشدهسالم  دخترِ
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  وجود
  

در شجره 
  نامه اتوزومِ غالب است.الگوي شجره  »  نامه

بیمـار دارد.   پـدر و پسـرِ   بیمار لزوماً مغلوب، هر زنِِ  Xي وابسته به هابیماريدر  : کلید پنجم
سـالم   بیماري وجود داشته باشد که پـدر یـا پسـرِ    ، در هر جاي شجره نامه، زنِبنابراین هرگاه

  مغلوب نیست یا به عبارت ساده تر:ِ  Xوابسته به  ،شجره نامه لگويدارد، اُ
  یا    وجود

  
در شجره 

مغلوب  Xوابسته به نامه الگوي شجره  »  نامه
  نیست.

بیمـار دارد،   مادر و دخترِ بیمار، لزوماً غالب، هر مردX  ِي وابسته به هابیماريدر  : کلید ششم
سـالم   بیماري وجود داشته باشد که مادر یا دختـرِ  ، مردبنابراین هرگاه در هر جاي شجره نامه

  ، یا به عبارت ساده تر:غالب نیست Xدارد، الگوي شجره نامه وابسته به 
    یا    وجود

در شجره 
ب غال Xوابسته به نامه الگوي شجره  »  نامه

  نیست.
  ي کلیدها:خلاصه

1  
  

    یا
  مغلوب  

2  
  

    یا
  اتوزومِ مغلوب  

3  
  

  غالب  

4  
  

  اتوزومِ غالب  

5  
  

  یا
  

  مغلوب نیست وابسته به جنسِ  

6  
  

  یا
  

  وابسته به جنسِ غالب نیست  

صحیح نیست. در واقع  ، لزوما5ًکلید  جه داشته باشید که عکسِاین نکته ي مهم توبه  •
بیمار، لزوما  ، هر زنِمغلوب مثل هموفیلی ي وابسته به جنسِهابیماري در 5کلید  طبقِ
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بیمـاري وجـود    (پسران) بیمار خواهد داشت، اما اگر در شـجره نامـه اي زنِ   پدر و پسرِ
عنـوان کـرد کـه     لزوماً توانمی، ن(پسران) بیمار باشد پسرِ داشته باشد که داراي پدر و

مثلا اگر شجره نامه ي ذیل را بـه شـما    .مغلوب استِ  Xالگوي شجره نامه وابسته به 
) 5بیماري داریـم (شـماره    بگوییم چون زنِ توانیممیبدهند و الگوي آن مدنظر باشد، ن

 X، الگوي بیمـاري وابسـته بـه    اندهشد) بیمار 9، 8، 1او (شماره هاي  که پدر و پسرانِ
اول وجود دارد، تنها  کلید ،2 ي در خانواده ،مغلوب است و در واقع چون در شجره نامه

 است. )ِ مغلوب Xمغلوب یا وابسته به  اتوزومِگفت الگوي شجره نامه مغلوب ( توانمی

  
اتوزوم ( تلف را بنویسید.ژنوتیپ افراد مخدر شجره نامه زیر با توجه به الگوي داده شده  :سؤال

  مغلوب)
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ص بیمـار خـال   یعنی فرد ،مشخص است هابیماري ، ژنوتیپِي اتوزومِ مغلوبهابیماريدر 
 ژنوتیپِ 12و  6، 3 يشمارهاست، بنابراین افراد aa ) 2و  1 يشماره)، افراد 1دارند. درخانواده 

و فـرد   6بیمار ( به ترتیب فرد ي فرزند سالم بوده و دارا 9 و 8 يشماره) افراد 4و در خانواده (
 .هستند Aa ناخالص بوده و داراي ژنوتیپِ ،9 و 8 و 2 و 1 يشماره بنابراین افراد ) هستند.12

 قطعـاً  ،) دارنـد 6و  3 به ترتیب افرادبیمار ( سالم هستند و چون پدرِ 11و 10و  7 يشمارهفرد 
ي اتوزوم مغلـوب در نظـر داشـته    هابیمارياي دارند. بر Aa و ژنوتیپِ شوندمیناقل محسوب 
کنـد میفرد ن ژنوتیپِ سالم کمکی به پیدا کردنِ سالم و یا فرزندانِ درِپدر و ما باشید که وجود .

توانیممیو ن کندمیسالم دارد که به حل مسئله کمکی ن سالم است و فرزندانِ 4 يشماره فرد 
 13و  5 يشمارهافراد  باشد. AAیا  Aaمکن است آن را به طور دقیق تعیین کنیم، م ژنوتیپِ

، کنـد مـی ژنوتیپ کمکی بـه مـا ن   سالم در تعیینِ پدر و مادرِ و چون وجود هر دو سالم هستند
  باشند. Aaیا  AAد توانمی ،دقیقشان ممکن نیست ژنوتیپِ تعیینِ

  
  

  چیست؟ رو به روي الگوي شجره نامه  :سؤال
دختري سالم متولد  از پدر و مادري بیمار، پاسخ:

 شده است. بنابراین الگوي این شجره نامه اتوزومِ
، 6و شماره  5ژنوتیپِ افراد شماره  .باشدمیغالب 

Aa ِافراد سالم نیز  است. ژنوتیپaa باشدمی.  
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  : علائم و نشانه هاي شجره نامه 3جدول

  فرد سالم
(جنسیت 
  نامشخص)

  
  زنِ سالم

  
  مرد سالم

  

  فرد فوت شده
  جنسیت نامعلوم)(

یا مرده زاییِ جنین 
 با جنسیت
  نامشخص

  
  زنِ فوت شده

یا مرده زاییِ جنینِ 
  مونث

  
  مرد فوت شده

یا مرده زاییِ جنینِ 
  مذکر

  

  مرد بیمار

   خود به خود سقط
جنینِ بیمار 
(جنسیت 
  نامشخص)

سقط خود به خود جنینِ   
سالم (جنسیت 

  نامشخص)

  

یا بیش  2ابتلا به 
  بیماري 2از 

فرد بیمار (جنسیت   
  نامعلوم)

    
  زنِ بیمار

  

ختمِ حاملگیِ 
  جنینِ بیمار

ختمِ حاملگیِ جنینِ   
  سالم

  مرد ناقلِ بیماري  
 معمولا در توارث)

    )Xوابسته به 

  
فرد مذکري که به 

فرزندخواندگی 
  پذیرفته شده است

جنینی که در رحمِ   
مادر و دورانِ 
می بارداري به سر 

 برد، با جنسیت
  نامشخص

زنِ ناقلِ بیماري، اما بی   
علامت، یا در مرحله ي 

قبل از بروزِ علائم 
 معمولا براي توارث)

اتوزومِ غالب به کار می 
  رود)

  

 
  زن 3

  
 

  مرد 2
فرد مونثی که به   

فرزندخواندگی داده شده 
  به خانواده اي دیگر

  

  
  مرد معاینه شده

  
  

بِ مرد بیمار بر حس
    تاریخچه

 اشاره، فرد مورد فرد
  )،Probandپروباند (

فرد شاخص، فردي که 
مشاوره ي ژنتیک از او 

  آغاز شده

  
  

ازدواجِ هم خون 
  (خویشاوندي)

    زنِ معاینه شده    ازدواج  

  دبدونِ فرزن
طلاق یا جدا   

  زیستنِ زن و مرد

رابطه ي جنسیِ   
  نامشروع

  
  

2 3 

P  
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  مرده زایی
Still Birth 

دوقلوي   
مونوزیگوت 

  (همسان)

    
دوقلوي دي زیگوت 

  (فراترنال)

  
  

ناقل (معولاً در 
    توارث اتوزوم)

  بدونِ فرزند،
 به انتخابِ خود

  زوج

   
 بدونِ فرزند به علت

  ناباروري

 
  

  فاقد فرزند

  
  

  دوقلویی
  با زیگوسیته ي

  نامشخص

    
  
  

جنینی (جنسیت 
نامعلوم) که در 
رحم مادر می 

اشد و تاریخِ ب
احتمالی زایمان، 

9/5/2020  ،
  می باشد

  
 
  
  
  

  
خانمی که دو 
  بار ازدواج کرده

  
  

جنینی که سالم 
است و به صورت 
حاملگی خارج از 

  رحم می باشد

جنینِ سالمی که در   
هفتگی ، ختم  12

  حاملگی شده است

    
جنینِ سالمی که کمتر 

هفته سقط شده  10از 
  است

  
  

  
  ي ها یا صفات متعددفردي با بیمار

  

 
  

  

P 

EDD   9/5/2020 

SB 

? 

خط افقی زوجین را 
  کندبه هم وصل می

  
خط عمودي، والدین 
را به فرزندان وصل 

 کندمی

ECT  TOP 12 wks 
SPAB < 10 wks 



  125  (HB)ساختمان ملکول هموگلوبین فصل هشتم/ 
 

 

  

 (HB)فصل هشتم: ساختمان ملکول هموگلوبین 

  
  مفصل هشت

  ):HBهموگلوبین ( ملکولِ ساختمانِ

گـرم هموگلـوبین سـنتز     6‒7شود. هر روز هاي قرمز یافت میهموگلوبین منحصراً در گلبول
 تخریـب و تولیـد   ) از دست رفته را جایگزین نماید، چون طـی فرآینـدheme  شود تا همِ (می

رود و بایـد جـایگزین   شود، هم از دست میها که به طور طبیعی در بدن انجام میاریتروسیت
هـا و همچنـین انتقـال    هـا بـه بافـت   شود. عملکرد اصلی هموگلوبین، انتقال اکسـیژن از ریـه  

  باشد.ها میها به ریههاي هیدروژن از بافتاکسیدکربن و پروتوندي
ي زنجیـره  4باشد، کـه از  می A )، هموگلوبینAdultsِدر بزرگسالان ( اصلی هموگلوبینِ

)، کـه ایـن   βي بتـا ( ) و دو زنجیـره α( ي آلفـا زنجیره 2است، یعنی  پلی پپتیدي تشکیل شده
مـوپروتئین  هموگلـوبین یـک ه   انـد. گرفتـه  ها با پیوندهاي غیرکوالانسی کنار هم قرارزنجیره

)hemoproteinي اي است که از گلوبین به اضـافه پیچیده اقع پروتئینِو باشد، در) می  گـروه
تشکیل شده است:111تیکپروست  

Globin + prosthetic group 
4موگلوبین همانطور که ذکر شد از ه  زیر واحد تشکیل شده است. گـروه  تیک در پروسـت

پپتیـدي،  ي پلیزنجیره 4باشد. بنابراین هموگلوبین ) میheme)، هم (subunitهر زیر واحد (
  دارد. )Fe+2(212فروس یونِ 4هم و  مولکولِ 4

                                                           
1. Prosthetic 
2. Ferrous 
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ملکول هموگلوبین، یک تمشابه تشکیل  پپتیديِي پلیاست و از دو جفت زنجیره113رترام
زنجیره، هم وصـل شـده    4هاي گلوبین گویند. به هر یک از این شده است، که به آن زنجیره

باشد. همانطور کـه ذکـر   می214روس) و پروتوپورفیرینف رمِاي از آهن (به فُاست. هم مجموعه
 2باشد، و هموگلـوبین از  می HbAافراد بالغ و بزرگسال،  موجود در بدنِ هموگلوبینِ %96شد 

تاگلوبین تشکیل شده است که بـه ایـن صـورت نمـایش     ي بِزنجیره 2ي آلفاگلوبین و زنجیره
 .2β2α دهند:می

 
  :  ساختارِ هموگلوبین44تصویر 

  
  
  
  

                                                           
1. Tetramer 
2. Protoporphyrin 
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  :Sickle cell Anemia) (آنمی سلول داسی 

باشد که به علت یک جهش در ژنی که مربوط سلول داسی یک اختلالِ خونیِ ارثی می بیماري
دهد. در بیماري سلول داسی، خون قـادر نیسـت   باشد، رخ میبه تولید پروتئین هموگلوبین می

ین داسی وقتـی اکسـیژنِ خـود را از    هاي هموگلوبها برساند (ملکولاکسیژنِ کافی را به بافت
  دهند). چسبند و پلیمرهاي هموگلوبینِ داسی را تشکیل میدهند، به هم میدست می

  

  
 : هموگلوبینِ طبیعی و هموگلوبینِ داسی45تصویر 

  



  ي ژنتیکدرسنامه  128
 

مبـتلا،   افـراد  قرمـزِ  يهـا شـکل، بعضـی از گلبـول   داسـی  هاي قرمزِگلبول خونیِدر کم
شـوند. در ایـن   ناقص دارند و به همین دلیل داسـی شـکل مـی    هایی غیرطبیعی وهموگلوبین

شود غیرطبیعی وجود دارد. این ویژگی باعث می هموگلوبین و تولید هموگلوبینِ کمبود ،بیماري
ي عـروق، سـبب   اکسیژن نباشند و با چسبیدن بـه دیـواره   مناسبِ ها قادر به انتقالِاریتروسیت

هـا و  نـاقص بـه بافـت    در این بیماري اکسیژن رسـانیِ واقع  اختلال در جریان خون شوند. در
  دهد.ي عروق رخ میهاي داسی به دیوارهگلبول ها به علت چسیبدنِرگ مسدود شدنِ

دهنـد و  مغلوب هستند، بیماري را کامل بروز مـی  در این بیماري، افرادي که هموزیگوت
ناخـالص (هتروزیگـوت) در فشـار     میرند. اما افـراد مثل میعمولاً قبل از رسیدن به سن تولیدم

 ،خـون  هـاي قرمـزِ  در آنمی سلول داسی، گلبـول شوند. خونی میهوا، دچار کم اکسیژنِ پایینِ
هاي داسی شکل د؛ سلولنآیماه درمی داسی شکل یا هلالِ شوند و به فرمِسفت و چسبنده می

  .دهدآنمی رخ میهاي قرمز شده و لگلبو میرند و بدن دچار کمبودروز می 20تا  10طی 
خـونی)  دچار آنمـی (کـم   افرادي که مبتلا به بیماري سلول داسی هستند علاوه بر اینکه

  باشند ممکن است داراي علائم زیر نیز باشند:می
  دردهاي متناوب: •

داسـی شـکل،    هـاي قرمـزِ  باشد. وقتی گلبـول آنمی سلول داسی می درد یکی از علائم اصلیِ
روند مسـدود  ي سینه، شکم و مفاصل میی که به سمت قفسهجریان خون را در عروق کوچک

دهد. شـدت درد ممکـن اسـت    نیز رخ میها نااستخو در دهد. گاهی دردکنند، درد رخ میمی
متفاوت باشد و چند ساعت یا چند هفته ادامه داشته باشد. بعضی از افراد مبتلا فقط تعداد کمی 

طـی   ،تـر بار یـا بـیش   12سایر افراد مبتلا ممکن است کنند، و هاي درد را تجربه میاز اپیزود
برخـی   ي درد شدید باشد، فرد بایستی بستري شود.یکسال دچار حملات درد شوند. اگر حمله

مبتلا به آنمی سلول داسی، دچار درد مزمن هستند، که در اثر آسیب  از بزرگسالان و نوجوانانِ
ه نیـز سـبب درد مـزمن در ایـن بیمـاري      کند، همچنین زخم معداستخوان یا مفصل بروز می

  شود.می
  ها و پاها:تورم دردناك دست •

قرمز داسی شکل، جریان خون را  يهاشود که گلبولها و پاها به این دلیل ایجاد میدست ورمِ
  کنند.ها و پاها، مسدود میبه دست
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  مکرر: يهاعفونت •

کند) آسیب عفونت مبارزه می توانند به طحال (عضوي از بدن که باداسی شکل می يهاسلول
شیرخواران و کودکانی کـه   معمولاًعفونت خواهد بود. پزشکان  بزنند، بدین ترتیب فرد مستعد

هـاي  دهند، تا از عفونتبیوتیک قرار میآنمی سلول داسی دارند را تحت واکسیناسیون و آنتی
  بالقوه کشنده نظیر پنومونی در این کودکان، پیشگیري کنند.

  در رشد:تأخیر  •

هاي قرمز خون، اکسیژن و مواد مغذي که براي رشد لازم اسـت را بـراي بـدن فـراهم     گلبول
بدن کم باشد، سـرعت رشـد در شـیرخواران و     سالمِ هاي قرمزِکنند. در صورتی که گلبولمی

  گیرد.یابد و بلوغ در نوجوانان با تأخیر صورت میکودکان کاهش می
 مشکلات بینایی: •

هـاي داسـی مسـدود    کنند، ممکن است با سلولها را تغذیه میچکی که چشمکو عروق خونیِ
کند، بصري را پردازش می بنابراین ممکن است شبکیه آسیب ببیند، چون شبکیه تصاویرِ شوند.

  بنابراین درصورتی که شبکیه آسیب ببیند، مشکلات بینایی رخ خواهد داد.
وم مغلوب از یک نسل بـه نسـل دیگـر    اتوز هاي داسی بر اساس الگوي وراثتسلول ژنِ

شود. این بدین معنی است که هم پدر و هم مادر بایستی ژن معیـوب را بـه فرزنـد    منتقل می
ژنِ ،به این بیماري مبتلا شود. در صورتی که فقط یکی از والـدین ها آن منتقل کنند تا فرزند 

د داشت، یعنی در صـورتی  سلول داسی خواه سلول داسی را به فرزند منتقل کند، فرزند صفت
 هموگلوبین را داشته باشد، هم هموگلوبینِ هموگلوبین و هم ژن معیوبِ که فرد هم ژن طبیعیِ

سـلول   چنین افرادي که صـفت  سلول داسی. خونِ سازد و هم هموگلوبینِطبیعی در بدن می
علائمـی   داسی دارند ممکن است حاوي تعدادي سلول داسی باشد، اما این افراد به طور کلـی 

معیوب را به فرزندان خـود منتقـل    توانند ژنِشوند و میبیماري محسوب می ندارند، ولی ناقلِ
باشند) بهتر است قبل از بارداري بیماري می ناقلِیا ( سلول داسی دارند افرادي که صفت کنند.

  ي ژنتیک انجام دهند.مشاوره
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  تالاسمی:

. بـر  شـود مـی تولید هموگلوبین اختلال ایجـاد   درطی آن ارثی است که  تالاسمی نوعی آنمیِ
دو نوع تالاسمی وجود دارد: تالاسمی مینـور (خفیـف) و تالاسـمی مـاژور      ،اساس نوع ژنوتیپ

  (شدید).
ناخالص دارند. این افراد معمولاً سالم هستند و بـه   افراد مبتلا به تالاسمی مینور، ژنوتیپِ
دهنـد و یـا   خون می طور اتفاقی آزمایشِکه به شوندهمین دلیل وقتی از بیماري خود آگاه می

 خـونیِ نیـز کـم  هـا  آنشوند. با این حال برخی از صاحب فرزندي مبتلا به تالاسمی ماژور می
  از حالت معمول است. ترکوچکهاي این افراد خفیف دارند. اریتروسیت

   ــود ــدید)، کمب ــاژور (ش ــمی م ــه تالاس ــتلا ب ــراد مب ــود دارد.   در اف ــوبین وج در هموگل
 کافی وجود ندارد. این افـراد ژنوتیـپِ   هاي افراد مبتلا به این تالاسمی، هموگلوبینِاریتروسیت

شـوند.  متولد مـی ، مغلوب دارند و از والدینی که هر دو مبتلا به تالاسمی مینور هستند خالصِ
ی و خـون دچـار کـم   ،این افراد در هنگام تولد، ظاهراً سالم هستند، اما در سه تا هجده مـاهگی 

  باشند.خورند و در خطر میخوابند و خوب غذا نمیشوند، خوب نمیپریدگی میرنگ
کنـد و یـا   همانطور که ذکر شد در تالاسمی، بدن به مقدار کافی هموگلوبین تولیـد نمـی  

شوند کند. در اثر تالاسمی تعداد زیادي گلبول قرمز تخریب میغیرطبیعی تولید می هموگلوبینِ
  د.دهو آنمی رخ می

دانیم هموگلوبین از دو پروتئین ساخته شده است: آلفاگلوبین و بِتاگلوبین. همانطور که می
کنـد،  هـا را کنتـرل مـی   یکی از این پـروتئین  دهد که در ژنی که تولیدتالاسمی زمانی رخ می
  ي تالاسمی وجود دارد:عمده نقصی رخ دهد. دو نوعِ

 هـایی کـه مربـوط بـه پـروتئینِ     یـا ژن دهد کـه یـک ژن   زمانی رخ می آلفا تالاسمی: •
 مفقود باشند و یا دچار تغییر (جهش) شده باشند. ،آلفاگلوبین هستند

بتـاگلوبین را   دهد که نقایص موجـود در ژن، تولیـد پـروتئینِ   زمانی رخ می بتاتالاسمی: •
 قرار دهد. تأثیرتحت 

چـین و افـرادي کـه    آلفا تالاسمی، اغلب در افراد متعلق به جنوب شرق آسیا، خاورمیانه، 
بِ دهد.، رخ میرندآفریقایی دا اجداددهـد.  ي مدیترانـه رخ مـی  حـوزه  تاتالاسمی اغلب در افراد
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پوستان (آفریقایی آمریکـایی) نیـز   ها و سیاهها، سایر آسیاییکمتر در چینی همچنین به میزانِ
  رواج دارد.

زیـاد و مختلفـی   هـاي  انواع مختلفی از تالاسمی وجود دارد. هرکدام زیرشاخه
  باشند:زیر می تاتالاسمی داراي دو شکلِدارند. هم آلفا و هم بِ

 115تالاسمی ماژور •
 216مینورتالاسمی  •

معیوب را هم از پـدر   ماژور مبتلا شود، لازم هست هر دو ژنِ براي آنکه فرد به تالاسمی
فقـط از یکـی از   معیوب  کند که ژنِتالاسمی مینور زمانی بروز می و هم از مادر دریافت کند.

 علائمـی ندارنـد.   ،مواقـع  اغلبِ و بیماري خواهند بود، والدین دریافت شود. چنین افرادي ناقلِ
  شود.نیز نامیده می317آنمی کولی ماژور با عنوانِ تاتالاسمیِبِ

  عوامل خطر تالاسمی شامل موارد زیر است:

 یقایی آمریکایی)پوستان آمریکایی (آفراي یا سیاهنژاد آسیایی، چینی، مدیترانه •
 ي خانوادگی تالاسمیسابقه و تاریخچه •

  علائم:

متولـد   شود (یعنی مـرگ نـوزاد  زایی میآلفا تالاسمی ماژور معمولاً سبب مرده رمِفُ شدیدترینِ
هنگام تولد). نشده طی مراحل پایانی بارداري و یا مرگ  

در هنگـام تولـد طبیعـی     شوند (آنمی کـولی)، ماژور متولد می تاتالاسمیِکودکانی که با بِ
  شوند.ید میشدمیدچار آن ،اول بعد از تولد هستند، اما طی یک سالِ
  تواند شامل این موارد باشد:سایر علائم تالاسمی می

ü بدشکلی استخوان در صورت 
ü خستگی 

                                                           
1. Thalassemia major 
2. Thalassemia minor 
3. Cooley amemia 
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ü نارسایی رشد 
ü ِتنفس کوتاه شدن 
ü ِ(یرقان) پوست زردي 

امـا علائمـی    ،کـوچکی دارنـد   هاي قرمزِمینور دارند، گلبول افرادي که آلفا و بتاتالاسمیِ
 ،، باید قبـل از فرزنـددار شـدن   باشدمیژن تالاسمی و یا مبتلا به تالاس اگر فردي ناقلِ ندارند.

  ي ژنتیک انجام دهد.مشاوره

  1:18زالی یا آلبینیسم

ي سـیاه در بـدن   هایی هستند که سـبب تولیـد رنگیـزه   مفاقد آنزی ،مبتلا به این بیماري افراد
ي هاي این افراد رنگیزه ندارند. در افراد مبـتلا بـه زالـی، همـه    شوند. پوست، موها و چشممی

 هـاي مربـوط بـه سـاختنِ    تواننـد آنـزیم  موهاي بدن از هنگام تولد سفید است. این افراد نمی
هـا و پوسـت بـدون رنگیـزه     ي سیاه را در بدن تولید کنند. در افـراد زال، موهـا، چشـم   رنگیزه

  شود.ین بیماري در سایر جانداران نیز مشاهده میمانند. امی
شود و یا بـه مقـدار کـم تولیـد     تولید نمی219لانیني مزهدر افراد مبتلا به آلبینیسم، رنگی

هـا را تعیـین   کند، رنـگ پوسـت، مـو و چشـم    شود. نوع و مقدار ملانینی که بدن تولید میمی
دارد، لذا افرادي که آلبینیسم دارند هاي چشمی نقش عصب کند. ملانین همچنین در رشدمی

  معمولاً دچار مشکلات بینایی هستند.
ها شود، اما گاهی این تفاوتپوست، مو و چشم ظاهر می آلبینیسم معمولاً در رنگ علائمِ

خفیف هستند. افراد نور خورشید نیز حساس هستند، بنابراین خطـر   مبتلا به آلبینیسم به اثرات
  یابد.افزایش میا هآنبروز سرطان در 

توان اقداماتی انجـام داد تـا از پوسـت و    اگرچه درمانی براي آلبینیسم وجود ندارد، اما می
  به حداکثر برسد.ها آن هاي این افراد محافظت شود و قدرت بیناییِچشم

ها و ژهم به نحوي که رنگ ،در هنگام تولد، اگر کودکی فاقد رنگیزه در پوست و مو باشد
ي چشـم را انجـام دهـد و هرگونـه     قرار داده باشد، پزشک بایستی معاینه تأثیررا تحت  بروهااَ

                                                           
1. Albinism 
2. Melanin 
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بدنِ تغییراتی را در رنگ مبتلا  کودك و بینایی او به دقت پیگیري نماید. درصورتی که کودك
هاي مزمن شـود و بـه راحتـی دچـار     هاي مکرر از بینی و عفونتریزيبه آلبینیسم دچار خون

ئمـی ممکـن اسـت    ردگی شود، بایستی به پزشک مراجعـه نمـود. چنـین علا   مکبودي و خون
هـاي  مباشد، که سندر Chediak-Higashiیا  Hermansky-Pudalkم ي سندردهندهنشان

  شوند.اما اختلالات شدیدي هستند که شامل آلبینیسم نیز می ،نادري هستند
مبتلا به آلبینیسم معمولاً موي سفید دارند، البته  افرادتواند میها آنپوست و موي  رنگ

در صورتی که این افراد در معرض نور خورشید قـرار گیرنـد ممکـن     اي باشد.از سفید تا قهوه
اي یـا صـورتی) و آفتـاب    هـاي سـیاه، قهـوه   ک، خال (خـال ک مي پوستی، کَاست دچار لکه

آفتاب این افراد در اثر نورِ سوختگی شوند و پوست، از در بعضی. شوده نمینزِرُب مبتلا به  افراد
لانین ممکن اسـت  کند. اما در بعضی دیگر، تولید مي پوست هرگز تغییر نمیآلبینیسم، رنگیزه

 پوست خفیفی در رنگ آغاز یا افزایش یابد و تغییرات ،هاي نوجوانیطی دوران کودکی یا سال
  .شودمیایجاد ها آن

زرد، هـا  آنآلبینیسم دارند ممکن است رنگ موي  آسیایی یا آفریقایی که افرادي با اجداد
مبتلا به آلبینیسم ممکـن اسـت در اوایـل بزرگسـالی      مو در افراد اي باشد. رنگقرمز یا قهوه

موجود در آب یا محیط زیست، مو رنگ بگیرد و با افـزایش   تر شود، یا در اثر مواد معدنیِتیره
  تر شود.سن تیره
این افراد بیها و ابروها اغلب در ژهمبسـیار   چشم ممکـن اسـت آبـیِ    رنگ هستند. رنگ

اي باشد و با سن تغییر کند. با توجه به اینکه در این افراد عنبیه رنگیـزه نـدارد،   روشن تا قهوه
مسـدود نمایـد، بـه     نور به داخل چشم را کاملاً تواند ورودنیمه شفاف و مات است، یعنی نمی

  گ ممکن است در نور، قرمز به نظر برسند.رنهاي بسیار کمهمین دلیل چشم
آلبینیسم اسـت. مشـکلات چشـمی در     هاي اصلی در انواعِاختلال بینایی یکی از ویژگی

  تواند شامل موارد زیر باشد:آلبینیسم می
ü 20)1ها (نیستاگموسچشم ناگهانی و غیراراديِ حرکت  
ü حرکات نـد جلـوي حرکـات    ر نظیر کج کردن، پیچاندن، طوري که شـخص بتوا مختلف س

 یندرا بگیرد و بهتر بب خود غیرارادي چشمِ
                                                           
1. Nystagmus 
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ü هـاي او  خود به صورت همزمان مستقیم نگاه کند و یا چشـم  تواند با دو چشمِشخص نمی

 سترابیسم یا لوچی)کنند (ابه طور واحد حرکت نمی
ü شدید بینیِدوربینی یا نزدیک 
ü توفوبیا)حساسیت به نور (ف 
ü ِکـه سـبب   21)1داخل چشم (آستیگماتیسـم  چشم یا عدسیِ سطح جلویی انحناي غیرطبیعی

 شودد میتاري دی
ü شود.رشد غیرطبیعی شبکیه که سبب کاهش دید می 
ü دیدگیِ کند (آسیبطبیعی را دنبال نمی هاي عصبی از شبکیه به مغز که مسیر عصبیِپیام 

 عصب بینایی یا مسیر غیرطبیعی عصب بینایی)
ü کوري 

هایی که در تولید ملانین نقش دارند م براي تولید پروتئینلاز هاي متعددي دستوراتژن
هـا در  شود، این سـلول لانوسیت تولید میهایی به نام مکنند. ملانین توسط سلولرا صادر می

هـا ایجـاد   شوند. آلبینیسم در اثر یک جهش در یکی از این ژنها یافت میپوست، مو و چشم
ژنـی   کن است بروز کند، برحسـب اینکـه کـدام جهـشِ    شود. انواع مختلفی از آلبینیسم مممی

شـود اصـلاً ملانـین تولیـد     افتد باعث میسبب بروز آلبینیسم شده باشد، جهشی که اتفاق می
آلبینیسـم، اتـوزوم    دانیم الگـوي تـوارث  نشود و یا به مقدار کمی تولید شود. (همانطور که می

  مغلوب است)
  
  
  
  
  
  
  

                                                           
1. Astigmatism 
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  انواع آلبینیسم:

  1:22(OCA)ی ی پوستچشم آلبینیسمِ •

جهش یافته را  باشد، فرد در این نوع زالی دو نسخه از یک ژنِترین نوع میاین نوع زالی شایع
یک از والدین. این نوع زالی در اثر یک جهش در یکـی از هفـت    هر یکی از طرف _داراست
. )OCA1 – OCA7( 7تـا   1ي از شماره ،اندگذاري شدهنام OCA باشد که با عنوانِژنی می

یابـد و  هـا کـاهش مـی   رنگیزه در پوسـت، مـو و چشـم    میزانِ )OCA(در این نوع آلبینیسم 
  همچنین مشکلات بینایی نیز وجود دارد.

 ):Ocular albinismچشمی ( آلبینیسمِ •

شـود.  مشـکلات بینـایی مـی    باشد و سبب بـروزِ ها میاین نوع از زالی اساساً محدود به چشم
یـک جهـش روي    باشد که در اثر تـوارث می )type1( 1ع از زالی، تیپِاین نو ترین فرمِشایع

یافتـه  جهش ژنِ ، در صورتی که مادر ناقلXِوابسته به  شود. آلبینیسمِ، ایجاد میXکروموزوم 
 مغلـوب). زالـیِ  ِ  Xاو منتقل شود (تـوارث وابسـته بـه     تواند به پسرِباشد، می X در کروموزومِ

  کمتري دارد. ، شیوعOCAِکند و نسبت به صاري در مردان بروز میچشمی تقریباً به طور انح
 هاي ارثی نادر:مآلبینیسم مرتبط با سندر •

کند. همچنـین در  نیز بروز می OCA، نوعی از Hermansky-Pudalk مِبراي مثال در سندر
 و هـاي ریـه  ي بیمـاري ردگی نیز وجود دارد، به اضافهمکبودي و خون ریزي،این سندرم خون

ي اینکـه در  د، به علاوهکنبروز می OCAنوعی از نیز ، Chediak-Higashiم روده. در سندر
هاي عصبی هاي عود کننده و همچنین ناهنجاريم مشکلات ایمنی همراه با عفونتاین سندر

  نیز وجود دارد.
افراد و  کـار گـرفتن   بینایی، در یادگیري، استخدام، مبتلا به آلبینیسم، به دلیل مشکلات

این افـراد بسـیار حسـاس اسـت و بـه       ها و مشکلاتی دارند. پوسترانندگی کردن محدودیت
سـرطان پوسـت در    شوند و به دنبـال آن خطـرِ  راحتی در اثر آفتاب، دچار آفتاب سوختگی می

شود. دیده ضخیم میي آسیبپوست ناحیه ،ناشی از آفتاب یابد و در اثر آسیبِافزایش میها آن
شوند. خاص خود، در جامعه دچار تبعیض می افرادي که زالی دارند، به دلیل ظاهرِ گاهی اوقات

                                                           
1. Oculocutaneous albinism 



  ي ژنتیکدرسنامه  136
 

مردم به این افراد نامناسب است. این افراد ممکن است تحت زورگویی و آزار و  گاهی واکنشِ
عینکی که استفاده  ظاهرشان، نوعِ را به دلیلِها آنگیرند و گاهی افراد مدام  ردیگران قرا اذیت

که برایشان آزاردهنده  ،گیرندو پرسش می سؤال و یا عصایی که به دست دارند، به باد کنندمی
شان به دلیل ظاهري که دارند، ممکن است احساس کنند است. حتی در میان اعضاي خانواده

ي مـوارد  شبیه به بیگانه رفتار کنند. همهها آنکه بیگانه هستند و شاید اعضاي خانواده نیز با 
شود. ها آنپایین و استرس در  تواند سبب انزواي اجتماعی این افراد، عزت نفسِمیذکر شده 

 زال یـا فـرد   ها نظیـرِ استفاده شود، سایر واژه "فردي با زالی"ي از واژهها آنبهتر است براي 
  زال، پسندیده و محترمانه نیست.

تواند کمک کنـد  میاگر یکی از اعضاي خانواده آلبینیسم داشته باشد، یک مشاور ژنتیک 
محاسـبه و   با آلبینیسم در آینـده را فرزندي  داشتنِ و نوع آلبینیسم را تشخیص دهد و احتمالِ

  هاي تشخیصی نیز راهنمایی و توضیح دهد.به تست تواند راجعارائه دهد. چنین مشاوري می

  : (Huntington) هانتینگتون

شـود و نخسـتین   هاي مغـزي سـاخته مـی   لسلو ي متابولیسمِدر این بیماري عوامل بازدارنده
کنتـرل   کند. در این بیمـاري تـوانِ  سالگی بروز می 50تا  30 هاي این بیماري در سنینِنشانه

  دهد.ها، فراموشی و سرانجام مرگ رخ میماهیچه ها، گرفتگیِماهیچه
 23)1ي (دژنراسـیونِ رونـده هانتینگتون یک بیماري ارثی است کـه سـبب تخریـب پـیش    

هاي عملکـردي فـرد دارد و در   وسیعی بر توانایی اتتأثیرشود و اي عصبی در مغز میهسلول
  در  شـود. روانـی در فـرد مـی    نهایت سبب اختلالات در حرکت، تفکر (شـناخت) و اخـتلالات

نتینگتونِ نوجوانان هابیماريسالگی آغاز شود به آن  20نتینگتون قبل از هابیماريصورتی که 
  ).Juvenile Huntington’s disease( گویند

باشند، اما نمیاین بیماري می علائمِ داروهاي موجود تنها براي مدیریت  تواننـد از اثـرات 
  فرد، پیشگیري کنند. فکر و جسمِ ي این بیماري بر رفتار، ذهن،ندهرومخرب و پیش

                                                           
1. Degeneration 
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حرکتی در این بیماري می اختلالات و غیـرارادي   حرکتـیِ  تواند شامل هر دو مشـکلات
نظیر موارد زیر: ،ارادي باشد حرکات  
ü 24)1سریع و پیچشی به طور غیرارادي (کره حرکات 
ü ِعضلانی مشکلات عضلانی نظیر سفتی یا انقباض 
ü آرام یا غیرطبیعی چشمیِ حرکات 
ü بدن و تعادل اختلال در راه رفتن، وضعیت 
ü غذا فیزیکی مربوط به سخن گفتن یا بلعیدنِ دشواري در حرکات 

تر توانایی فـرد بـراي کـار    بیش ،غیرارادي نسبت به حرکاتارادي  ت در حرکاتاختلالا
  دهد.قرار می تأثیرتحت  را هاي روزانه، برقراري ارتباط و مستقل بودنکردن، انجام فعالیت

  تواند شامل موارد زیر باشد:شناختی در افراد مبتلا به هانتینگتون می نقایصِ
ü بندي و تمرکز بر وظایفولویتاختلال در سازماندهی امور، ا 
ü ِپذیري در امور، یا تمایل به گیر دادن به یک فکر، رفتار یا عملانعطاف عدم 
ü ِقیـد و  بـی  تواند سبب انجام اقدامات بدون تفکـر و یـا  تکانه که می عدم توانایی در کنترل

 بندي در امور جنسی شود
ü هایشعدم آگاهی از رفتارهایش و توانایی 
ü ِافکار یا دشواري در یافتنِآهسته  پردازش کلمات و کند 
ü ِدشواري در یادگیري جدید اطلاعات 

باشـد، افسـردگی اسـت.    نتینگتون مـرتبط مـی  هـا بیمـاري روانی که با  ترین اختلالِرایج
دهـد. سـایر علائـم    رخ مـی  ،آسیب به مغز و تغییرات بعدي در عملکرد مغز افسردگی به دلیلِ

  موارد زیر است:اختلالات روانی در فرد شامل 
ü حوصلگیعلاقگی و بیپذیري، ناراحتی، بیتحریک احساسات 
ü انزواي اجتماعی 
ü خوابیبی 
ü خستگی و از دست دادن انرژي 

                                                           
1. Chorea 
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ü ي مرگ یا خودکشیافکار مکرر درباره 

  ):Juvenile Huntingtonنوجوانان (نتینگتون هابیماريعلائم 

  تغییرات رفتاري نظیر:
ü ی یا تحصیلی و آموزشی که قبلاً آموخته بودههاي جسماناز دست دادن مهارت 
ü سریع و قابل ملاحظه در عملکرد تحصیلی در مدرسه کلیِ افٌت 
ü مشکلات رفتاري 

  تغییرات فیزیکی نظیر:
ü گذاردمی تأثیرهاي سفت و منقبض شده که بر راه رفتن ماهیچه 
ü ایجاد کند خط و نوشتن فرد اختلالهاي حرکتی که ممکن است در دستتغییر در مهارت 
ü ِخفیف لرزش یا حرکات غیرارادي 
ü تشنج 

ایـن ژن ایجـاد    منفرد و به ارث بـردنِ  ي نقص در یک ژنِنتینگتون به واسطههابیماري
اتوزوم غالب است، یعنی شخص براي ابتلا به ایـن بیمـاري    شود. این بیماري یک اختلالِمی

  معیوب را داشته باشد. کافیست فقط یک نسخه از ژنِ
  مبتلا به هانتینگتون در نهایت ممکن است به علل ذیل فوت شوند:افراد 

ü هاپنومونی یا سایر عفونت 
ü مرتبط با افتادن صدمات 
ü ِمرتبط با عدم توانایی این افراد در بلع عوارض 

نتینگتون بـه  هـا  ژنِمورد انتقـال   هانتینگتون دارند، در ي خانوادگیِافرادي که تاریخچه
هاي تنظیم ژنتیک بدهند و یا از روش د. ممکن است بخواهند تستخود نگران هستن فرزندانِ

اگر والدینی که در معرض خطر هستند بخواهند تسـت ژنتیـک بدهنـد،     خانواده استفاده کنند.
 ي تستژنتیک را ملاقات کنند. یک مشاور ژنتیک درصورتی که نتیجه بهتر است یک مشاورِ

ي آن توضـیح خواهـد داد. نتیجـه   بـالقوه  ژنتیک مثبت باشد، درمورد خطرات ي مثبـت  تسـت 
تواند به این معنا باشد که والدین دچار بیمـاري خواهنـد شـد. چنـین افـرادي بایـد       ژنتیک می

گیـري کننـد، بـراي مثـال انجـام      هـاي جـایگزین تصـمیم   درمورد فرزند دار شدن و یا گزینه
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) داخـل  (لقـاحِ  عیوب، یا باروريِبررسی ژن م براي بارداري و قبل از بارداري هاي دورانِتست
  هاي فرد دیگر.آزمایشگاهی با استفاده از اسپرم یا تخمک

داخـل آزمایشـگاهی و    روي زوجـین وجـود دارد، انجـام لقـاحِ     ي دیگري که پیشِگزینه
هـا از  باشـد. در ایـن فرآینـد، تخمـک    جنین در رحم می ژنتیکی قبل از کاشته شدنِ تشخیصِ

شـوند. سـپس   هاي پـدر در آزمایشـگاه لقـاح داده مـی    شوند و با اسپرمبرداشته میها آنتخمد
گیرنـد و فقـط   نتینگتون مـورد بررسـی قـرار مـی    هـا ژنوجود  هاي تشکیل شده از نظرِجنین
  شوند.در رحم مادر کاشته می ،نتینگتون منفی هستندهاژنهایی که از نظر جنین

  هموفیلی:

شـود،  خته نمیخونِ فرد، به طور طبیعی منعقد و لهموفیلی یک اختلالِ نادر است که طی آن 
مبـتلا بـه    فـرد  هاي انعقادي کـافی را نـدارد (عوامـل انعقـادي).    مبتلا، پروتئین چون شخصِ

هموفیلی درصورتی که دچار جراحت و زخم شود در مقایسه با یک فـرد سـالم، مـدت زمـان     
هاي کوچـک معمـولاً   ی، بریدگیدر افراد مبتلا به هموفیل ریزي خواهد کرد.تري خونطولانی
هاي عمیق در بدن این افراد ریزيهاي عمده در این افراد، بروز خونساز نیست. نگرانیمشکل

تواند بـه اعضـا و   هاي داخلی میریزيها. چنین خونخصوص زانوها، مچ پا و آرنجباشد، بهمی
  هاي بدن آسیب بزند و ممکن است جان فرد را تهدید کند.بافت

درمان آن شامل جایگزین کـردنِ   رسد.تلال ژنتیکی است و به ارث میفیلی یک اخهمو
علائـم و   فرد کاهش یافته اسـت.  باشد که در بدنِخاصی می اي و منظمِ فاکتور انعقاديِدوره

 فرد متفاوت است. اگـر سـطحِ   هاي هموفیلی برحسبِ سطحِ فاکتورهاي انعقادي در بدنِنشانه
مبتلا ممکن است پس از جراحی یـا ترومـا    ر خفیف کاهش یابد، شخصِطوفاکتور انعقادي به

 طـورِ  فاکتور انعقادي شدید باشد، شخص ممکن است بـه  ریزي شود، اما اگر کمبوددچار خون
  ریزي کند.خودي خونخودبه

  مبتلا به هموفیلی شامل موارد زیر است: خود در افرادخودبه ریزيِعلائم خون
ü توجیه و بیش از حد از بریدگی غیرقابل ریزيِخونبدن یا پس از جراحی یـا   ها و جراحات

 پزشکیدندان امورِ
ü هاي عمیق و بزرگ در بدنمردگیها و خونکبودي 
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ü درد، تورم یا سفتی در مفاصل 
ü خون در ادرار یا مدفوع وجود 
ü علت مشخص ریزي از بینی بدونِخون 
ü علت مشخص پذیري در شیرخواران بدونِتحریک 

 ـ  شدید هستند، درصورتی که یک ضربه دي که مبتلا به هموفیلیِافرا رِي کوچـک بـه س 
نـدرت رخ   مغزي شـوند، اگرچـه ایـن مـورد بـه      ریزيِوارد شود، ممکن است دچار خونها آن
ریـزي در مغـز   خـون  شـود. علائـمِ  جدي هموفیلی محسوب مـی  دهد اما یکی از عوارضِمی
  تواند شامل موارد زیر باشد:می
ü سردرطولانی و دردناك د 
ü هاي مکرراستفراغ 
ü حالیآلودگی یا بیخواب 
ü ناگهانی ضعف 
ü تشنج 

او دچار علائم زیر باشد بایستی سریعاً به پزشک مراجعـه   در صورتی که شخص یا فرزند
  کند:
ü ِریزي در مغزخون علائم 
ü شودریزيِ آن متوقف نمیتی که خونجراح 
ü ِباشندخم کردن دردناك می نگامِمتورم که در لمس گرم هستند و ه مفاصل 

ژنتیـک انجـام    تواند تسـت ي خانوادگی هموفیلی داشته باشد، میاگر فردي در تاریخچه
در حالت طبیعی و در فـرد سـالم، وقتـی     باشد یا خیر.دهد که معلوم شود آیا ناقل بیماري می

لخته تشکیل دهد کشد تا یک م میه هاي خونی را به سمتدهد، بدن سلولریزي رخ میخون
آغـاز و ادامـه    ،توسـط اجـزاي خاصـی از خـون     ،خون انعقاد ریزي متوقف شود. فرآیندو خون

انعقـادي   کند که فرد دچار نقص یا کمبودي در این عوامـلِ یابد و هموفیلی زمانی بروز میمی
 درصد 30ل رسند. با این حاها به ارث میهموفیلی چندین نوع هموفیلی وجود دارد، اکثرِ باشد.

ي خانوادگی از همـوفیلی ندارنـد. در ایـن    افراد مبتلا به هموفیلی هیچگونه سابقه و تاریخچه
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هـایی کـه بـا همـوفیلی     خودي) در یکـی از ژن خودبه غیرقابل انتظار (جهشِ یک تغییرِ ،افراد
  دهد.رخ می ،مرتبط است

ایمنـی   کند که سیسـتمِ ینادري از هموفیلی است و زمانی بروز م هموفیلی اکتسابی، نوعِ
  تواند با موارد زیر مرتبط باشد:کند و میهاي انعقادي در خون حمله میشخص به فاکتور

ü بارداري 
ü سرطان 
ü هاي خودایمنیبیماري 
ü ) مولتیپل اسکلروزیسMS( 

طـور کـه   قـرار دارد. همـان   X معیوب روي کرومـوزومِ  هموفیلی، ژنِ انواعِ ترینِدر رایج
خود کسب  را از یکی از والدینِها آنجنسی دارد که هر کدام از  و کروموزومِدانیم هر فرد دمی

کند. خود دریافت می از مادرِ X از پدر و یک کروموزومِ X کرده است. یک زن، یک کروموزومِ
کنـد. ایـن   خود دریافت می از پدرِ Y خود و یک کروموزومِ از مادرِ X یک مرد یک کروموزومِ
معیوب از مادر به پسر  کند و ژنِاوقات در پسران بروز می موفیلی اغلبِبدین معنی است که ه

معیوب دارند فقط ناقل هستند و علائمی از همـوفیلی ندارنـد؛ امـا     زنانی که ژنِ رسد. اکثرِمی
ریزي را کـاهش یابـد، خـون   هـا  آن هموفیلی درصورتی که عوامل انعقاديِ ژنِ بعضی از ناقلینِ

  کنند.تجربه می

  1:25(DMD) ندوش فی عضلانیِدیسترو

رونـده و  پـیش  ضـعف  شود کـه سـببِ  ها اطلاق میعضلانی به گروهی از بیماري دیستروفیِ
هـا) در  هایی غیرطبیعی (جهشژن ،عضلانی شوند. در دیستروفیِي عضلانی میکاهش توده

 د.ن ـکنیي سالم مورد نیاز هستند، تداخل ایجـاد م ـ هایی که براي تشکیل عضلهتولید پروتئین
شـود،  در کودکی آغاز میها آن اکثرِ انواع مختلفی از دیستروفی عضلانی وجود دارد که علائمِ

عضـلانی وجـود نـدارد. البتـه داروهـا و       هیچگونه درمانی بـراي دیسـتروفیِ   اکثراً در پسران.
را بیماري  رويِي پیشکنند و دورهعلائمِ بیماري کمک می هاي موجود فقط به مدیریتدرمان

  کنند.کندتر می
                                                           
1. Duchenne Muscular Dystrophy 
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DMD توانند ناقل باشـند  باشد. اگرچه دختران میعضلانی می دیستروفیِ رمِترین فُرایج
 تر است.در پسران شایع DMDبیماري قرار بگیرند، اما در هر صورت  تأثیرو تا حدودي تحت 

1 حدود
ي خـانوادگی از بیمـاري ندارنـد،    تاریخچـه  ، هیچگونـه DMDاز پسرانِ مبتلا بـه    3

غیرطبیعـی و ناگهـانی بـوده اسـت      بروز بیماري شده، دچار یک تغییـرِ  احتمالاً ژنی که سببِ
  در فرد بروز کند. DMDخودي) که سبب شده خود به  (جهشِ

تواند شـامل مـوارد زیـر    کند و میکودکی بروز می دورانِ معمولاً در اوایلِ DMD علائمِ
  باشد:
ü هاي مکررافتادن 
ü خوابیده یا نشسته به حالت ایستاده دشواري در بلند شدن از حالت 
ü دشواري در دویدن یا پریدن 
ü َج و کوله راه رفتنک 
ü ِي پاپا یا پنجه راه رفتن روي انگشتان 
ü ماهیچهساق پا هاي بزرگ 
ü ِعضله درد و سفتی 
ü يناتوانی در یادگیر 

زیاد عضله  عضله را ببیند نظیر سفتیِ ضعف ئمِدرصورتی که فرد در خود یا فرزندش علا
  یا افتادن، باید به پزشک مراجعه کند.

هـاي  هـا از رشـته  هایی نقش دارند کـه ایـن پـروتئین   پروتئین هاي زیادي در ساختنِژن
دهـد کـه ایـن    عضلانی زمانی رخ مـی  کنند. دیستروفیِآسیب محافظت می عضلانی در برابرِ

 ژنتیکی که مخـتصِ  ي جهشِنوعی از دیستروفی عضلانی به واسطه هر ها معیوب باشند.ژن
هـا  رسند؛ اما بعضی از جهشها به ارث میدهد. بسیاري از این جهشآن بیماري است رخ می

توانند به نسل بعد دهند و میدر حال رشد رخ می مادر یا جنینِ خودي در تخمکبه طور خودبه
  منتقل شوند.

کند، بـا  زن و مرد و در تمام سنین و نژادها بروز می هر دو جنسِعضلانی در  دیستروفیِ
خ جـوان ر  باشد، معمولاً در پسرانِعضلانی که دوشن می دیستروفیِ رمِترین فُاین وجود شایع
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تري بیش دیستروفی عضلانی دارند در معرض خطرِ ي خانوادگیِدهد. افرادي که تاریخچهمی
  ال بیماري به فرزندان، قرار دارند.براي ابتلا به بیماري یا انتق

  :DMDي عضلانی در روندهضعف پیش عوارضِ

ü  در نهایت به ویلچر نیاز دارندها آندشواري در راه رفتن: اکثر 

ü ِعضلات یا تاندون کوتاه شدنانقباضات): چنین انقباضاتی بیش بروزِ مفاصل ( هاي اطراف
 سازدا محدود میفرد ر حرکت از پیش

ü هایی که با تنفس مـرتبط  تواند ماهیچهي عضلانی میروندهفسی: ضعف پیشمشکلات تن
مبتلا بـه   هستند را درگیر سازد. افرادDMD       در نهایـت بـه اسـتفاده از ابزارهـاي کمـک

نتیلاتور)، اوایل فقط در شب به این وسایل احتیاج دارند، امـا بـه   تنفسی نیاز دارند (نظیر وِ
 این وسایل استفاده کنند باید از مرور زمان روزها نیز

ü 26):1(اسـکولیوز  به طرفین خمیده ستون فقرات  ضـعیف شـده در    عضـلاتDDM  قـادر ،
 فقرات را صاف و مستقیم نگه دارند نیستند که ستونِ

ü ) مشکلات قلبی: دیستروفی عضلانیDMDي قلـب را کـاهش   د کارایی عضـله توان) می
 دهد

ü تأثیریی که در بلع نقش دارند، تحت هامشکلات در بلع و قورت دادن: اگر ماهیچه DMD 
کـه   ی از آسپیراسیون ممکن است رخ دهـد، ناش اي و پنومونیِتغذیه قرار گیرند، مشکلات

 ).Feeding tubes(کنند اي براي این بیماران استفاده میهاي تغذیهمعمولاً از لوله

  ) :Color Blindnessکوررنگی (

رنـگ   ها دارند. با این وجود برخی از افراد، در دیدنِرنگ نِي مشترکی از دیداکثر افراد تجربه
بینـیم  مـا مـی   ها از آنچه که اکثرِرنگ از دیدنِها آن یعنی دریافت و تلقیِ ،دچار نقص هستند

شود. افرادي کوررنگی اطلاق می ها، با عنوانِي رنگمتفاوت است. شدیدترین نقص در زمینه
ها آگاه نیستند، دریان رنگم که کوررنگی دارند، از تفاوت  سـالم ایـن    صورتی که براي افـراد

  تفاوت آشکار است.
                                                           
1. Scoliosis 
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غیرطبیعـی ایجـاد   127هـاي نـوريِ  دانـه ژنتیکی (به ارث رسیده) به دلیـل رنـگ   کوررنگیِ
هـایی هسـتند کـه رنـگ را شناسـایی      ها) مولکـول هاي نوري (فوتوپیگماندانهشود. رنگمی
هـاي متعـددي   ژن هاانسانشبکیه قرار دارند. در  کل درخروطی شهاي مکنند و در سلولمی

تواند سبب ها مینقص در این ژن را بسازد و وجودها نامورد نیاز است که بدن بتواند فوتوپیگم
  کوررنگی شود.

هایی که به نـور آبـی، سـبز و    مختلف از مخروط فوتوپیگمان در سه نوعِ برحسب نقایصِ
ترین شایع ،سبز ‒ قرمز کوررنگیِصلی از کوررنگی وجود دارد. سه نوعِ ا، دهندقرمز پاسخ می

کامل که طی آن فرد  زرد قرار دارد. کوررنگیِ ‒آبی کوررنگی است و پس از آن کوررنگیِ رمِفُ
  باشد.هیچگونه رنگی را تشخیص ندهد، وضعیت نادري می

یـا  چشـمی   عصـبِ  یـا  فیزیکی یـا شـیمیایی بـه چشـم     گاهی کوررنگی به خاطر آسیبِ
رنـگ ممکـن    شود. دیدنِکنند، ایجاد میرنگ را پردازش می هایی از مغز که اطلاعاتبخش

عدسی چشم  ،مروارید (در آب128مروارید آب سن نیز کاهش یابد اغلب به دلیلِ است با افزایشِ
کند).مات و زرد پیدا می حالت  

سـبز دارنـد.    ‒قرمز گیِکوررن ،اروپاي شمالی درصد زنان با اجداد 5/0درصد مردان و  8
 هـایی کـه مسـئولِ   ، چـون ژن شـوند می کوررنگ با احتمالِ بیش تري نسبت به زنان، مردان
دارنـد. مـردان فقـط یـک     قـرار   X ارثـی هسـتند روي کورمـوزومِ    کـوررنگیِ  ترین فرمِشایع

گـام  توانـد هن ارثی می دارند. کوررنگیِ X درحالی که زنان دو کروموزومِ ،دارند X کوروموزومِ
تولد وجود داشته باشد، یا در دوران کودکی آغاز شود و یا تـا دوران بزرگسـالی ظـاهر نشـود.     

سبز دارند احتمالاً  ‒درمانی براي کوررنگی وجود ندارد. با این حال، افرادي که کوررنگی قرمز
 بهتـرِ  بـراي درك هـا  آني مخصوص از لنزها استفاده کنند که بـه  توانند از یک مجموعهمی

روشن استفاده  توان خارج از منزل و تحت شرایط نوريِکند. این لنزها را میها کمک مینگر
میان  طراحی شده که این افراد بتوانند فرقِ iPadو  iPhoneافزارهایی در نمود. همچنین نرم

  ها را تشخیص دهند.رنگ

                                                           
1. Photopigment 
2. Cataract 
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کنند. این می ها براي تشخیص کوررنگی استفادهچشم، از انواع تست مراقبت کارشناسانِ
 خـاص کـوررنگی را تشـخیص دهنـد. نظیـر تسـت رنـگ        توانند به سرعت انـواعِ ها میتست

Ishiharaسبز استفاده  ‒قرمز ترین کوررنگی یعنی کوررنگیِ. این تست براي تشخیص شایع
هاي رنگی تشکیل شده است، کـه هرکـدام از ایـن    اي از دایرهاین تست از مجموعه .شودمی

هایی که داخل دایره ها و ابعاد مختلف هستند. نقطهاي از نقاط در رنگمل مجموعهها شادایره
تواننـد آن  باشد و میکند که به وضوح براي افراد سالم مشخص میهستند شکلی را ایجاد می

توانند سبز دارند معلوم نیست و نمی ‒ها براي افرادي که کوررنگی قرمزرا ببینند اما این شکل
  بینند.را میها آنند و یا به سختی آن را ببین
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  ي ژنتیکفصل نهم: مشاوره

  
  فصل نهم

  1:29ي ژنتیکمشاوره

شـود تـا دلایـل    ها کمـک مـی  ي ژنتیک فرآیندي است که طی آن به افراد و خانوادهمشاوره
مـادرزادي را  هـاي ژنتیکـی و   مربوط به بیماري پزشکی، فیزیولوژیکی، اجتماعی و تولید مثلیِ

ي ژنتیک، اطلاعات علمی و پزشکی درمورد یک بیماري ژنتیکـی  دریابند. طی فرآیند مشاوره
ي شـود. طـی جلسـه   هنگام تولد، براي یک فرد یـا یـک خـانواده توضـیح داده مـی      یا نقصِ
  گیرد:هاي ذیل صورت میي ژنتیک فعالیتمشاوره
ü ي خانوادگی، پزشکی و بارداريمروري بر تاریخچه 
ü بررسی میزان خطر 
ü هاي ژنتیکیمورد توارث بیماري بحث در 
ü هاها، درمان و نظارت بر آنها، مدیریت آنمورد بیماري بحث در 
ü هاي ژنتیکی مربوطه که بایستی انجام شودمرور تست 

اخـتلالات ژنتیکـی بـر هـر دو گـروه از اعضـاي مبـتلا و         تـأثیر ي ژنتیک، طی مشاوره
ها و افراد کمک کنـد تـا   ي ژنتیک باید به خانوادهشود. مشاورهیغیرمبتلاي خانواده بررسی م

خودشان را با بیماري ژنتیکی تشخیص داده شده، هماهنگ کنند و وفق دهند. مشاور نباید در 
گیري را براي افراد تسـهیل نمایـد.   خاصی داشته باشد و باید فرآیند تصمیم گیريِجلسه جهت

  مشاور باید حامی بیمار باشد.
  

                                                           
1. Genetic Counseling 
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  ي کاري مشاوران ژنتیک شامل موارد زیر است:زهحو
ü پره ناتال ژنتیک 
ü ژنتیک اطفال 
ü ژنتیک بزرگسالان 
ü ژنتیک سرطان 
ü ژنتیک متابولیسم 
ü هاتحقیقات درمورد بیماري 
ü هاي تشخیصیآزمایشگاه 
ü بهداشت عمومی 
ü خدمات دولتی 

  ناتال شامل موارد زیر است:پره ي ژنتیکمشاوره
ü AMA )Advanced Maternal Age( 
ü تست غربالگريِ غیرطبیعی 
ü ي خانوادگیتاریخچه 
ü سونوگرافی غیر طبیعی 
ü هاتراتوژن 
ü قومیت و نژاد 
ü هاي متعددناباروري و/یا سقط 
ü ِبیماري تشخیص، جنین در رحم قبل از کاشت 

درصـد از   20علت اصلی مرگ و میر نوزادان هستند و عامـل   ،هاي مادرزاديناهنجاري
شوند. چند نمونه از اخـتلالات مـادرزادي کـه بـه     دي محسوب میي نوزاهاي دورهکل مرگ

تالاسـمی،   ،ي عصبی، فنیل کتونوريبرند، شامل نقایص لولهوضوح از انجام مشاوره سود می
یبیماري ت‒ شایع هاي ژنتیکیِکس و سایر بیمارس یهودیان اروپاي شرقی هستند. در نژاد  
ü گیرد ي ژنتیک نبایستی قضاوت صورتطی مشاوره 

ü پیگیري را ها آني مربوطه حفظ شود و بایستی ارتباط با خانواده)follow( کنیم 
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ü   بایستی اطلاعات کافی به خانواده داده شود تا امکان داشته باشند بر اساس اسـتانداردهاي
 گیري کنندو مذهبیِ خودشان تصمیماخلاقی 

ü  انوادگی دقیـق،  ي خ ـي مشـاوره بایسـتی براسـاس تاریخچـه    تشخیص بیماري در جلسـه
 ها باشدیح، معاینه و سایر بررسیي پزشکی صحتاریخچه

ü نتقال و سرایت بیماري محاسبه شودالامکان معین شود و خطر ابیماري حتی الگوي توارث 

باشد، که طی ي ژنتیک، فرآیند برقراري ارتباط و در عین حال آموزش میواقع مشاوره در
بروز بیمـاري   شود، خطرات انتقال وبررسی می130گنوزآن تشخیص بیماري، مدیریت آن و پرو

شود. مشاور باید می ارائههاي باروري به فرد توضیحات لازم مورد گزینه و در بحث و محاسبه
قابـل  هـا  آناطلاعات علمی، صحیح و دقیق را در اختیار خانواده قرار دهد به نحوي که براي 

  .نمایندگیري تصمیم ،طلاعات ارائه شدهدرك و فهم باشد و بتوانند خودشان بر اساس ا
  ي ژنتیک:ي مشاورهحیطه

هایی که فرزند مبتلا بـه اخـتلال   مشاوره با افراد مبتلا به یک اختلال مادرزادي و خانواده )1
 شود)سط یک متخصص ژنتیک ارائه میمادرزادي دارند (معمولاً این مورد تو

 ي قبل از ازدواجمشاوره )2

 ريي قبل از غربالگمشاوره )3

 ي قبل از بارداريمشاوره )4

 خونیمشاوره درمورد خویشاوندي و هم )5

آموزش دیده در زمینهمی، 2‒5 موارد هـاي بهداشـتی اولیـه   ي مراقبتتواند توسط افراد 
)PHC( .هاي تشخیص، غربالگري و پیشـگیري از  مورد روش ژنتیک باید در مشاورِ ارائه شود

گیري صحبت کند.باید بدون جهتمراجع توضیح دهد اما  بیماري به فرد  
  
  

                                                           
1. Prognosis 



  ي ژنتیکدرسنامه  150
 

ی:بررسی خطر بیماري از نظر کم  

ي ) آشنا هستند، اما همهrisk(خطرِ ابتلا به بیماري  نگر، تا حدودي با مفهومِآینده اکثر والدینِ
 ،ی خطـر کم براي بیانِ نیستند و درك آن برایشان سخت است.راحت  ،با تئوري احتمالها آن
درصد صحبت کرد. مثلاً  به زبانِ توانمیبراي مثال  استفاده نمود. ینان از روش جایگزتومی

1 به جاي اینکه بگوییم خطرِ
بایسـتی   اسـت.  %25 ،ابـتلا  توانیم بگوییم خطرِمی ،وجود دارد 4

وضیح دهیم ضروریست که به خانواده ت طوري توضیحات به خانواده ارائه شود که گیج نشوند.
صورتی کـه والـدین    و تأکید کنیم که میزان خطر در هر بارداري یکسان است. براي مثال در

مبتلا به اختلالِ فقط یک فرزند اتوزوم مغلوب داشته باشند، این بدان معنا نیست که سه فرزند 
1 برابر با ،عود در هر بار بارداري واقع خطرِ از ابتلا به بیماري مصون است، درها آني آینده

4 
  باشد.می

  بیماري از نظر کیفی: بررسی خطرِ

دارد که تصمیم بگیرند صاحب فرزند دیگري بشوند یـا   تأثیرعاملی که بیش از همه بر والدین 
 آن. عدديِ باشد، نه فقط مقدارِیک بیماري می شدت و وخامت مرتبط با خطرِ ،خیر، ماهیت

لـی  اضـافه (پ  خفیف نظیـر انگشـت   ابتلا به یک مشکلِ خطرِ که براي مثال در صورتی 
بزرگ و اساسـی   بزرگی است)، چندان مشکلِ ه از نظر عددي رقمِکباشد (با این 3112)،1داکتیلی

1 اندکی نظیرِ شود، در حالی که خطرِدر نظر گرفته نمی
باشد) (که از نظر عددي کوچک می 25

ا کشنده باشد، بسیار مورد توجه قرار گرفته یکنندهدر صورتی که مربوط به یک بیماري ناتوان 
دیستروفی عضـلانی   پیشرفت زنی که شاهد ،شود. براي مثالو یک مشکل مهم محسوب می

ن در برادرش بوده و برادرش در نهایت در اثرِدوش DMD  ِسـالگی فـوت کـرده،     20 در سـن
1فرزند شود حتی اگر فقط  ممکن است هرگز نخواهد صاحبِ

احتمال وجود داشـته باشـد    100
  باشد. DMD ژنِ که خودش ناقلِ

فرزند شدن و باردار شدن مؤثر  ي صاحبِگیري افراد در زمینهسایر عواملی که بر تصمیم
  باشد:هستند شامل موارد زیر می

 ؟تآیا بیماري در صورت بروز با موفقیت قابل درمان اس •

                                                           
1. Polydactyly 
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• درمان آن با درد و رنج همراه است؟ آیا بیماري یا روند 
 ناتال براي بیماري مربوطه موجود است؟هاي تشخیصی پرهآیا روش •

  1:32هاتراتوژن

ري دایمی کند و سبب تغییتراتوژن عاملی است که در جریان تکامل رویانی یا جنینی عمل می
توانـد شـامل عوامـل شـیمیایی،     شـود. تراتـوژن مـی   بدن می در شکل (ساختمان) یا عملکرد

 teratosي یونانیِ ها، عوامل محیطی، عوامل فیزیکی و داروها باشد. تراتوژن از کلمهویروس
داروهـاي طبـی و    تی درمـورد مصـرف  سـؤالا به معنی هیولا مشتق شده است. مطرح کردن 

  ناتال باشد.قبل از حاملگی و پره هاي روتینِجاز، باید بخشی از مراقبتداروهاي غیرم
  هاي شناخته شده:هایی از تراتوژننمونه

شـود و  ي بسیار پرقدرت محسوب میهاي شناخته شدهتیل الکل یکی از تراتوژنا الکل:
  شود.جنینی می م الکلِبروز سندر سببِ

یابد. هاي جنینی افزایش می، خطر ناهنجاريدر زنان مبتلا به صرع داروهاي ضد تشنج:
هـا افـزایش   غلظت سرمی داروي ضد تشنج، شیوع تمام انواع ناهنجـاري  در صورت بالا بودنِ

شوند شامل این موارد هستند: یابد. داروهاي ضد تشنجی که سبب ناهنجاري در جنین میمی
  ....والپروات، فنی توئین، کاربامازپین، فنوباربیتال و

ي هـاي گیرنـده  ) و مسدودکنندهACEآنژیوتانسین ( دلِمب ي آنزیمِهاي مهارکنندهدارو
جنین را که بـراي تکامـل    آنژیوتانسینِ‒رنین ریل. این داروها سیستمِنالاپِانظیر  آنژیوتانسین:

  کنند.مختل می ،طبیعی کلیه ضرورت دارد
هاي مـادرزادي مـرتبط   رينظیر فلوکونازول و ایتراکونازول با ناهنجا داروهاي ضد قارچ:

  اند.بوده
درمان  در نوزادان پره ترم و در بزرگسالانِ ؛نظیر آمینوگلیکوزیدها داروهاي ضد میکروبی:

شده با جنتامایسین یا اسمیت کلیوي و سمیت گوشی گزارش شده است. ،پتومایسینرِست  

                                                           
1. Teratogen 
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  .تاموکسیفن نظیر سیکلوفسفامید، متوتروکسات و آمینوپترین، داروهاي ضد نئوپلاسم:
  1.33نزنظیر ریباویرین، افاویرِ داروهاي ضد ویروسی:

و شوند. کلیه در جنین میها که سبب هیپرپلازي مادرزادي فوقآندروژن نظیرِ ها:هورمون
ویریلیزاسـیون   ، سبب درجات متغیـرِ یی نظیر تستسترونداروها جنین مؤنث با تماسِ همچنین

  شود.می
  ي بر تکامل جنین ندارند.تأثیر ،استروژنی اکثر ترکیبات ها:استروژن

تیل اَدي استرول (تیل بِسDES:( 1
، دچـار  SDEمواجـه شـده بـا     هـاي مؤنـث  جنـین ِ 4

شوند.ساختمانی سرویکس یا واژن می اختلالات  
راي جلوگیري که ب ،نظیر مایکوفنولات موفتیل ي سیستم ایمنی:داروهاي سرکوب کننده

تواننـد سـبب   روند، میکلیه، کبد یا قلب به کار می پیوند کنندگانِپیوند در دریافت از پس زدنِ
داروهـاي   مصـرف  زنان باید از یک مـاه قبـل از شـروعِ    هاي گوش در جنین شوند.ناهنجاري

 ـماه پس از قطع مصرف  6 و همچنین به مدتها آنایمنی، در خلال مصرف  گرِسرکوب ن ای
  جلوگیري از حاملگی استفاده کنند. هاي مؤثرِاز دو نوعِ مختلف روش داروها،

رادیواکتیو در دوران حاملگی ممنوع است  دی مصرف رادیواکتیو: هاي ید نظیر یدفرآورده
  کند.چون به آسانی از جفت عبور می

هـاي  تراتـوژن  جیوه با اینکه جـزء داروهـا نیسـت، یکـی از     رکوري (متیل جیوه):متیل م
  شود.شناخته شده محسوب می
  شود.نظیر لیتیوم سبب ناهنجاري در جنین می داروهاي روانپزشکی:
 کـه جـزء داروهـاي ضـدSSRI(:     (تونین وسـر  بازجـذبِ  یِي انتخابداروهاي مهارکننده

سیتالوپرام، فلوکستین و پاروکسـتین. کـه از ایـن     نظیرِپرکاربرد در حاملگی هستند،  افسردگیِ
میان در زنانی که حامله هستند و یا قصد دارند حامله شوند، باید از تجویز پاروکسـتین پرهیـز   

  شود.

                                                           
1. Efavirenz 
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ي باشـد و عمـدتاً در درمـان آکنـه    مـی  Aهـاي ویتـامین   یکی از ایزوفرم ایزوترتینوئین:
  شود.هاي پرمصرف محسوب میتراتوژن رود، اما یکی از انواع پرقدرتکیستیک به کار می

تراتـوژن   تـرینِ بخش) اسـت و بـدنام  داتیو (آرامیک داروي ضد اضطراب و س د:تالیدومی
  انسانی است.

کنـد و آثـار   وارفارین به آسانی از جفت عبـور مـی   داروهاي ضد انعقادي نظیر وارفارین:
  شود.جنینی می وارفارینِ مِیک و جنینی دارد و سبب بروزِ سندرتراتوژن نامطلوبِ

  درمورد داروها و مواد دارویی: )FDA( داروي آمریکا بندي سازمان غذا وگروه

و سوم، افـزایش   مي اول، دودر صورت تجویز این گروه از داروها در سه ماهه : Aگروه 
  جنین بعید است. جنینی دیده نشده و احتمال به خطر افتادنِ اختلالات خطرِ

  .پره ناتال هايووتیروکسین، مکمل پتاسیم و ویتامیننظیر لA داروهاي گروه 
طبق مطالعات انجام شـده در حیوانـات، ایـن گـروه از داروهـا اثـر نـامطلوبی         : Bگروه 

 ي اولِاند و همچنین در مطالعات انجام گرفته در زنان حامله، خطر جنینی در سه ماههنداشته
هاي بعدي وجود ندارد. خطر در سه ماهه حاملگی مشاهده نشده است و شواهدي در مورد بروزِ

  ها.باشد مانند پنی سیلینها میشامل بسیاري از آنتی بیوتیک Bز نمونه داروهاي گروه ا
مشخص شده که این دارو  ،حیوانات انجام شده در مورد تولید مثلِ در مطالعاتC : گروه 

دار (کنترل شده) صورت نگرفتـه  ي کافی و کاملاً شاهدمله مطالعهحا تراتوژن است و در زنانِ
  است.

2
رول براي آسـم، زیـدوودین بـراي    گیرند. نظیر آلبوتقرار می Cتمام داروها در گروه ِ  3

HIV .و بسیاري از داروهاي ضد فشارخون  
تواند سبب بـه مخـاطره   این گروه از داروها در صورت تجویز به زن حامله می : Dگروه 

تـوئین، کاربامـازپین،   نظیـر کورتیکـو اسـتروئیدها، فنـی     Dجنین شود. داروهاي گـروه   افتادنِ
  اسیدوالپروئیک و لیتیوم.

داروها در زنان حامله و یا زنانی که ممکـن اسـت حاملـه    از این گروه  مصرفX : گروه 
شوند ممنوع است. این داروها ممکن است جنین را به مخاطره بینـدازد. بـراي مثـال واکسـن     
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سرخجه جزء گروه X ه هرگز ایجاد آسیب جنینی توسط آن به اثبات نرسـیده، امـا   است، اگرچ
  باید از مصرف آن پرهیز شود.
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  هاي ژنتیکیفصل دهم: تست

  
  دهم فصل

  هاي ژنتیکی:تست

هـاي آن  هاي تقسیم یابنده است و یا سلولهرگونه بافتی که حاوي سلول سیتوژنتیکی: آنالیزِ
 بـراي آنـالیز سـیتوژنتیک مطلـوب اسـت.     توان در جهت تقسیم شـدن تحریـک کـرد،    را می
آمیـزي  رنـگ  هـا کرومـوزوم شـوند و  ي متافاز، متوقف مـی هاي تقسیم یابنده، در مرحلهسلول

آمیزي، آشکار شوند. پرکاربردترین روش براي رنگها آني گردند تا نوارهاي روشن و تیرهمی
 شناسایی و همچنین قطعـات  را هاکروموزومتوان باشد. با این روش میمی آمیزي گیمسارنگ

 آماده شدنِ را تشخیص داد. سرعت هاکروموزومحذف شده، مضاعف شده یا بازآرایی شده در 
نتایج، متناسب با سرعت رشد هـاي  کشت است. در مـوارد اسـتفاده از سـلول    سلول در محیط

ه حـاوي  شوند. در مورد مایع آمنیون ک ـساعت حاضر می 36-48جنین، نتایج در عرض  خونِ
-14ي آزمایش معمولاً ها است، نتیجهدستگاه گوارش و آمنیوسیت تلیالِ مخاطهاي اپیسلول

جنین مورد بررسی قـرار   هاي پوست جنین پس از مرگکشد. اگر فیبروبلاستروز طول می 5
هفتـه   2-3رشد سلول دشوارتر خواهد بود و آنالیز سـیتوژنتیک ممکـن اسـت     گیرند، تحریک

  .طول بکشد
روشــی سـریع بـراي تشــخیص   1 :FISH34(FISH)ا درج ـ فلورسـنسِ  هیبریدیزاسـیونِ 

 DNAها یا توالی خاصی از ژن وجود یا فقدانِ ، و تأییدهاکروموزومتغییرات تعداديِ برخی از 
، 18انواع اختصاصـی آنوپلوئیـدي نظیـر تریزومـی      به ویژه براي شناسایی سریعِ FISHاست. 

 مناسب است.

                                                           
1. Fluorescence in situ hybridization 
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هاي کروموزومی یا شوند و پروباي فیکس میشیشه ها روي لامِسلول ،FISH در روشِ
ند. هر پـروب،  گردي فیکس شده، هیبرید میهاکروموزومنس، با ي فلورسنشاندار با ماده ژنیِ

 ،ي منحصر به فـردي از کرومـوزوم یـا ژنِ مـورد بررسـی     است که با ناحیه DNA یک توالیِ
شود. اگر جلوگیري می هاکروموزوممتقاطع با سایر  از واکنشِمکمل دارد و بدین ترتیب،  حالت

وجود داشته باشد، هیبریدیزاسیون با بررسی میکروسکوپی به صـورت   DNA توالی مورد نظرِ
هـاي  یـا ژن  هاکروموزومها، بر تعداد شود. تعداد سیگنالدرخشانی تشخیص داده می سیگنالِ

 ، پروب کـردنِ FISH ناتالِپره ترین کاربردرد. رایجسلولِ تحت بررسی، دلالت دا در مورد نظر
 X، 13، 18، 21ي هاکروموزومي اختصاصی براي DNAهاي ي اینترفاز با توالیهاکروموزوم

 است. Yو 

 Southern blotting :  

مشهور شـده اسـت. ایـن تکنیـک      Edward Southernآن یعنی  این تکنیک به نام مخترعِ
کـه از   DNAي هـا قطعـه  میلیون را در میانِ DNA ي مورد نظرِشناسایی یک یا چند قطعه

  سازد.آیند را ممکن میطریق هضمِ آنزیمیِ ژنوم کامل انسان به دست می
 شـود و قطعـات  نوکلئاز، هضـم مـی  هاي انـدو با یکی از انواع آنزیم DNAدر این روش، 

حاصل با استفاده از اشوند، سپس این قطعات به غشایی آگار از یکدیگر جدا می ژلِ کتروفورزِل
ي بعـدي،  شـوند. در مرحلـه  کند، منتقل مـی اتصال پیدا می DNAنیتروسلولز که به  از جنسِ

که قبلاً به غشـا متصـل شـده     ییDNAهستند، با  DNAي هایی که هومولوگ قطعهپروب
د نظـر را  مـور  قطعات ري هستند که شناساییِها حاوي مارکشوند، این پروباست هیبرید می
نیز به  RNAتوان در مورد را می Southern blot ي تکنیکسازد. اصول پایهامکان پذیر می

شود؛ اگر از ایـن  گفته می Northern blottingکار گرفت، که در این صورت به این تکنیک 
نـام   Western blottingحاصـل   هـا اسـتفاده شـود، تکنیـک    پروتئین اصول براي شناساییِ

  گیرد.می
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  1: 35(PCR) پلیمراز ايِواکنش زنجیره

PCRسریعِ ، ساخت توالی خاصی از  مقادیر زیادDNA سـازد. بـدین   پذیر مـی یا ژن را امکان
هاي ژن در آغاز و انتهاي ژن مشخص باشد. این تکنیـک  توالی ژن، یا توالی منظور، باید کلِ

است و براي تشخیص و  DNA ي خاص ازیک قطعه ابزاري آسان و ارزان قیمت براي تکثیرِ
ي ي پزشـکی قـانونی) و مطالعـه   هاي ژنتیکی، شناسایی مجرمان (در زمینهنظارت بر بیماري

یک بخش هدف از  عملکردDNAتـوان بـراي   گیرد. از این عمل مـی ، مورد استفاده قرار می
علـم  ژنتیکـی (در   انگشـت  هاي ارثی، شناسـایی اثـرِ  ها، تشخیص بیماريبررسی عملکرد ژن

هاي عفـونی اسـتفاده نمـود. همچنـین     زا و بیماريپزشکی قانونی) و تشخیص عوامل بیماري
هـاي ژنتیکـی   ، به شکل گسترده براي انجام مراحل مختلـف در دسـتکاري  PCRتوان از می

ابتـدا بـا حـرارت دادن،     د.نشـو سه مرحله است که بارها تکرار میشامل  PCR استفاده نمود.
DNAِ هم باز می اي ازدو رشتهونوکلئوتیـديِ  لیگرایمرهـاي اُ شود). سـپس پِ ناتوره میشود (د

شوند و به هـر  ) افزوده میDNAي هاي جدا شدهمتناسب با توالی هدف (در هر یک از رشته
پلیمـرازِ  DNAد. در نهایت مخلوطی از نوکلئوتیـدها و  نچسبهدف می یک از دو انتهاي توالیِ

 DNAهاي مکمل جدیـد  پرایمر درازتر شود و رشته ود تا توالیِشمقاوم به حرارت، افزوده می
شود.گاریتمی تکثیر میلُ به صورت  

  هاي تشخیصی قبل از تولد:روش
 : )AFPفتوپروتئین (_آلفا

AFP اصـلی   سـرمیِ  شود و پـروتئینِ به طور طبیعی توسط کیسه زرده و کبد جنین تولید می
مفیـد بـراي    غربـالگري سـرمیِ   رِیـک مـارکAFP   ي اول بارداري است. جنین طی سه ماهه

ِ  NTDs .(AFPي عصبی = لوله باشد (نظیر نقایصِجنین می ي بدنِدیواره نقایصِ تشخیصِ
مادر قابل سـنجش   هفته پس از بارداري در مایع آمنیوتیک یا خونِ 10جنینی به طور طبیعی 

ي دیـواره  بـازِ  ی داراي نقصِاست. اگر جنین 16-18هاي بین هفته AFP است. حداکثر مقدارِ
شود و توسـط سـرم مـادر برداشـت     آمنیوتیک تراوش می جنین به درون مایعِ سرمِ بدن باشد،

هاي بعـدي بـا   مادر افزایش یابد، بایستی ارزیابی در سرمِ AFP شود. در صورتی که سطحِمی

                                                           
1. Polymerase Chain Reaction 
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در نقایص  ود.در سرم مادر و مایع آمنیوتیک و سونوگرافی انجام ش AFP سطحِ تکرار سنجشِ
هـاي  یابـد و در تریزومـی  مـادر افـزایش مـی    در سـرمِ  AFP )، میزانNTDsِي عصبی (لوله

  یابد.مادر کاهش می در سرمِ AFP (سندروم داون) میزانِ 21کروموزومی نظیر تریزومیِ 
توسکوپیف )Fetoscopy( : 

 ـ  شود که در معرض خطر زایمـانِ فتوسکوپی براي زنانی انجام می باشـند.  اقص مـی نـوزادي ن
جنین را از طریق گذاشتن یک  ي مستقیمِآندوسکوپی است که مشاهده فتوسکوپی یک روشِ

ي رحمـی،  مـادر بـه درون حفـره    ي شـکمِ تلسکوپ مانند، از طریـق دیـواره   ي کوچکوسیله
هـاي شـدیدي از قبیـل نقـصِ     توان ناهنجـاري ي مستقیم مینماید. با مشاهدهپذیر میامکان

هایی از خون جنـین از  مونهتوان ن) را تشخیص داد. طی فتوسکوپی میNTDبی (ي عصلوله
خـونی سـلول   ناف گرفت و براي تشخیص اختلالات خونی مادرزادي (هموفیلی یا کمرگ بند

ي پوسـتی، از  اخـتلالات اولیـه   توان براي تشـخیصِ داسی) استفاده نمود. طی فتوسکوپی می
شـود.  حـاملگی انجـام مـی    18ي سکوپی حدوداً در هفتهپوست جنین بافت برداري نمود. فتو

شود تا از کفایـت مـایع   معمولاً یک روز بعد از انجام فتوسکوپی، بررسی سونوگرافی انجام می
  آمنیوتیک و حیات جنین اطمینان حاصل شود.

 : )Amniocentesis(آمنیوسنتز 

ي و رحمـی بـه درون حفـره    ي شکمیسوزنی، از دیواره آمنیوسنتز عبارت است از وارد نمودنِ
  باشد.مایع آمنیوتیک و تجزیه و تحلیل آن می آمنیوتیک، به منظور کشیدنِ

توان با ایـن روش تشـخیص داد.   کروموزومی و جنسیت جنین را می اختلالات ژنتیکی، 
وابسـته بـه جـنس     ژنِ به خصوص انجام آمنیوسنتز براي تعیین جنسیت در مادرانی که ناقـلِ 

 Xوابسـته بـه    مغلـوبِ  مادرانی که ناقل صـفات  دارد چون ثابت شده، پسرانِ هستند، اهمیت
) را نیـز  NTDsي عصـبی ( برنـد. نقـایص لولـه   آن را به ارث مـی  50 : 50 هستند به احتمالِ

 35-40تـر از  ن (بـیش سم توان با آمنیوسنتز تشخیص داد. آمنیوسنتز معمولاً براي مادرانِمی
هاي خود بـه  مادرانی که سقط، داشته باشند 21ي خانوادگی تریزومی سال) به ویژه اگر سابقه

انـد و در  دچـار نقـایص ژنتیکـی بـوده    ها آنقبلی  اند، مادرانی که کودکانِخودي مکرر داشته
ژنتیکـی و   مطالعات شود.باشند، انجام میزوجینی که مادر یا پدر ناقل نقص ژتیکی خاص می

جنـین (کـه در    تواند جنسِمایع آمنیوتیک می شده درونِ رهسپیهاي آکروموزومی روي سلول
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ژنتیکـی یـا    هاي وابسته به جنس نظیر هموفیلی مهـم اسـت) یـا هرگونـه انحرافـات     بیماري
  ) را مشخص سازد.21کروموزومی (نظیر تریزومی

-فیبروزکیستیک، بیمـاري تـی   آمنیوسنتز براي تشخیص اختلالات متابولیک ارثی نظیر
تالاسمی نیز آمنیوسنتز انجـام   . همچنین براي تشخیصِشودمیکتوزمی استفاده سکس و گالا

حاملگی انجام  20و  15هاي معمولاً بین هفته ،آمنیوسنتز به منظور تشخیص ژنتیکی. شودمی
ي شود، اما بـه انـدازه  حاملگی انجام می 14و  11هاي زودهنگام بین هفته شود. آمنیوسنتزِمی

  بخش نیست.ي دوم رضایتماههسه ارداستاند آمنیوسنتزِ
 CVS(1:36( نمونه برداري از پرزهاي کوریونی

واقـع   در CVSشـود.  حـاملگی انجـام مـی    10-13هاي بیوسپی از پرزهاي کوریونی در هفته
جفت است (کـه از نظـر مـواد     بافت کوریونیِ کاریوتایپِ آزمونی براي بررسی ژنتیکی و تعیینِ

باشد). این آزمون روشی سریع و دقیق براي تشخیص نقایص ژنتیکی جنین می ژنتیکی مشابه
  توان در بارداري زودتر از آمنیوسنتز انجام داد.را می CVSباشد. می

 نمونه برداري از خون جنین:

یا کوردوسنتز نیز PUBS(237( بند ناف گیري پوستی از خونِجنین را نمونه گیري از خونِنمونه
نخـاعی   سونوگرافی و با استفاده از سوزنِ مستقیمِ راتور تحت هدایتپِنامند. در این روش اُمی

این محل) سوراخ  آن از جفت (و یا در مجاورت نافی را در محل منشأگیريِ ، ورید22ي شماره
گیري شود چون سـبب اسپاسـم   کند. نباید از شریان خونخون می کند و اقدام به کشیدنِمی

یا آمنیوسنتز سردرگم کننده  CVS شود. در مواردي که نتایجِمیعروقی و برادي کاردي جنین 
 تـوان از کوردوسـنتز بـراي بـه دسـت آوردنِ     هستند و یا تشخیص سریع ضـرورت دارد، مـی  

-48توان در عرض ژنتیکی استفاده کرد، با این روش معمولاً می هاي لازم جهت آنالیزِسلول
  تعیین کرد. هاي خونی جنین راسلول کاریوتایپِ ،ساعت 24
  
  

                                                           
1. Chorionic Villus Sampling 
2. Precutaneous Umbilical Blood Sampling 
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 :) Pelvic Uultrasonography( اولتراسونوگرافی لگن

شود. ایـن روش بـه   سونوگرافی لگن در زنان باردار، براي ارزیابی حاملگی و جنین استفاده می
غربالگري بسـیار   حاضر اولتراسوند را آزمونِ در حال هاي پرخطر اهمیت دارد.ویژه در بارداري

  دانند.هاي جنینی میخطر ناهنجاري دقیق و آسانی براي تشخیص
)، عبارت است Fetal Nuchal Translucency = FNTجنین ( ترانس لوسنسی گردنِ

 14تـا   10ي جنین بـا سـونوگرافی کـه در هفتـه     ي گردنِزیر جلدي ناحیه مِدگیري ااز اندازه
یص ژنتیکـی، بـا   و برخی دیگر از نقا 21شود. نقایص شدید قلبی، تریزومی بارداري انجام می

غربــالگري نقـایص کرومـوزومی بــا    جنــین همـراه هسـتند.   ي گـردنِ ادم در ناحیـه  افـزایشِ 
را تشخیص دهد.  21هاي مبتلا به تریزومی درصد موارد جنین 80تواند ، میFNTگیري اندازه

  تر مفید است.نسم ، به ویژه در زنان باردارFNTِسنجش 
هایی که وئیدي (آنوپلوئیديو تریپل 13، تریزومی 18می ه تریزوهاي مبتلا بدر اکثر جنین

ي قابـل  هاي عمدهشوند)، ناهنجاريترین احتمال سبب مرگ جنین در داخل رحم میبا بیش
  شناسایی با سونوگرافی وجود دارند.

  : )Nasal Bone = NBاستخوان بینی (

هـاي  ست که در جنـین ا ي اولبینی، مارکري مربوط به سونوگرافی سه ماهه فقدان استخوانِ
ي برخی از مارکرهاي سونوگرافیِ سه ماهـه  تري دارد.م داون، شیوع بسیار بیشمبتلا به سندر

  شود:م داون دیده میهاي مبتلا به سندروم که در جنیند
ü ) ضخیم شدن چین گردنیNT( 
ü ) فقدان یا هیپوپلازي استخوان بینیNB( 
ü هاکوتاه بودن گوش 
ü نکوژکانون داخل قلبی ا 
ü رودهکوژني ا 
ü تر شدنِپهن انگشتان اول و دوم پا (شکاف کفشِ میانِ شکاف صل = ندSandal Gap( 
ü شیار عرضیِ کف دستیِ منفرد 
ü ِکوتاه بودن مور)استخوان ران (ف 
ü ِکوتاه بودن روس)استخوان بازو (هوم 
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  زنانی که در معرض خطر بالاي آنوپلوئیدي جنین هستند:

ü سال 35مادر در هنگام زایمان بیش از  حاملگی تک قلویی و سن 
ü سال 31زیگوت و سن مادر در هنگام زایمان بیش از حاملگی دوقلویی دي 
ü ي به دنیا آوردن کودك مبتلا به تریزومی اتوزومسابقه 
ü سابقهمبتلا به  ي به دنیا آوردن کودكXXX , 47  یاXXY , 47 
ü ا همسر ويجایی کروموزومی، در بیمار یوجود حالت حاملِ جابه 
ü ي تریپلوئیديوجود سابقه 
ü وجود حالت حاملِ وارونگی کروموزومی در بیمار یا همسر وي 
ü ي زودهنگامهاي راجعهوجود مواردي از سقط 
ü ابتلاي بیمار یا همسر وي به آنوپلوئیدي 
ü هاي ساختمانی جنین با سونوگرافیتشخیص ناهنجاري 

ي ژنتیک هستند. سنِ بـالاي  مشاورهافرادي که داراي عوامل خطر فوق هستند، کاندید 
  شود.ترین عامل خطر آنوپلوئیدي محسوب میسالِ مادر مهم 35

 ي اول:غربالگري آنوپلوئیدي در سه ماهه

گیرد و شامل غربالگري فاکتورهاي حاملگی صورت می 14و  11هاي این غربالگري بین هفته
سـرمی در مـادر بررسـی     و فـاکتورِ ي اول ددر سه ماهه باشد.سرمی و بررسی سونوگرافی می

  شود:می
1( hCG )  یاhCG – β (آزاد 
 )PAPP_Aي پلاسمایی مرتبط با حاملگی (Aپروتئین  )2

  شود:م داون مقادیر زیر مشاهده میدر صورت ابتلاي جنین به سندر ،اولي در سه ماهه
 )MoM 0/3 یابد (حدودمادر افزایش می سرمِِ  hCGمیزان  )1
 )MoM 4/0یابد (حدود کاهش می PAPP_Aمیزان  )2

  ي اول شامل موارد زیر است:ماههپرکاربردترین پروتکل غربالگري آنوپلوئیدي در سه
 PAPP_Aو  hCGسنجش دو مارکر سرمی یعنی  )1
 )NTبررسی سونوگرافی ترانس لوسنسی گردن ( )2
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 ي دوم:غربالگري آنوپلوئیدي در سه ماهه

گانـه و تسـت چهارگانـه    شامل تسـت سـه  شود و انجام می 15-20ي این غربالگري در هفته
  شود:) مارکرهاي زیر در سرم مادر بررسی میTriple testگانه (یا باشد. در تست سهمی

 AFPیزان م )1
 )hCGمیزان گنادوتروپین کوریونی انسانی ( )2
 میزان استریول غیر کونژوگه )3

  ) موارد زیر بررسی شود:Quadraple testدر تست چهارگانه (یا 
1( AFP 
2( hCG 
 غیر کونژوگه یولِاستر )3
 138اینهیبین دیمري آلفا )4

توان گانه و چهارگانه) میهاي سهبا استفاده از مارکرهاي فوق در سرم مادر (اعم از تست
  را تشخیص داد. 21و  18هاي همراه با جنین مبتلا به تریزومی حاملگی

زیر دیـده  هاي م داون همراه هستند، ویژگیهایی که با ابتلاي جنین به سندردر حاملگی
  شودمی

 7/0حدوداً  AFPمیزان  )1
 MoM 0/2حدوداً  hCGمیزان  )2
 MoM 8/0میزان استریول غیر کونژوگه حدوداً  )3
 MoM 8/1اینهیبین دیمري آلفا حدوداً  )4

  یابد.گانه کاهش می، میزان هر سه مارکر سرمی در تست سه18در تریزومی 
  

                                                           
1. Dimeric inhibin alpha 
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  واژه نامه:

کـه در سـنتزِ    باشـد مـی آنزیمـی اسـتروئیدي    :Aldosterone synthaseآلدسـترون سـنتاز   
  آلدسترون نقش دارد.

  ي مربوط به یک ژن آلل گویند.هاحالتبه  آلل:
ناحیـه اي کوتـاه از    ،enhancerا یدهندهافزایش  :(Gene enhancers)ژن  يدهندهافزایش 
DNA ) متصـل شـود و احتمـال     ییهـا پـروتئین د بـه  توانمیجفت باز) که  1500تا  50است

  خاص را افزایش دهد. نویسی از یک ژنِرو
ــازآراییِ ــده ي کرومــوزوم ب ــا  (Complex Chromosomal Rearrangements) پیچی ی

(CCR):  و معمـولا در ایـن بـازآرایی    شـود مـی این پدیده به ندرت در جمعیت عمومی دیده ،
دو یـا   ژنتیکی بین يمادههمراه با تبادل  ،شکست وجود داردي نقطهکروموزومی، حداقل سه 

  بیش از دو کروموزوم.
که در سـاختار   باشندمییی غیر از هیستون ها هاپروتئین منظور ي غیرنوکلئوزومی:هاپروتئین

  نوکلئوزوم وجود دارند.
است که رونویسی از یـک ژنِ خـاص را    DNAپروموتر ناحیه اي از  :(Promoter)پروموتر 
 پروموترها دارند. طولِ رونویسی از ژن قرار شروعِي ناحیه نزدیک ،. پروموترهاکندمیتحریک 

  جفت باز باشد. 100-1000دود د حتوانمی
دي که بین اتم هاي هیدورژن و اتم هـایی کـه الکترونگـاتیوي بـالایی     پیون پیوند هیدروژنی:

  . پیوند هیدروژنی از پیوند کوالانس و یونی ضعیف تر است.گیردمیدارند شکل 
  ي آن دو به دو به هم شبیه هستند.هاموزومکروسلولی است که  دیپلوئید:
یک سلول ژنوتیپ گویند. ژنوتیپ در واقع مشخصات و آرایش  لی خاصِبه ترکیب آل ژنوتیپ:
  .کندمیکه ساختار و عملکرد یک ارگانیسم یا موجود را تعیین  باشدمیژنتیکی 
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 مضاعف شدنِ ي ي همولوگ هستند که در نتیجههاژنخاصی از  ي دسته ي پارالوگ:هاژن

مضـاعف شـدن    . بعـد از باشندمییکدیگر  ، پارالوگي کپی شدههاژن، این شوندمیلید ژن تو
(duplication) ،توانمیي پارالوگ هاژنند عملکرد قبلی خود را حفظ کنند، اما اغلب عملکرد 
ز ي پـارالوگ پـس ا  هـا ژن. شوندمیاصلی خود منحرف  و از عملکرد کنندمیمتفاوتی کسب 

از هـا  آنآنکه تشکیل شدند ممکن است در ژنوم باقی بمانند و یا اینکه بعضی از کپـی هـاي   
  دست برود.

هـا  بافتیی هستند که در پیدایش هاسلول، یا جسمی ي پیکريهاسلول ي سوماتیک:هاسلول
  و اندام هاي بدن نقش دارند.

بـا   هاژنیش و برهمکنش اهژنظاهر فیزیکی یک ارگانیسم یا موجود که به واسطه  فنوتیپ:
  ، فنوتیپ در واقع محصول ژنوتیپ است.شودمیل صمحیط زیست حا

در ژنتیک، لوکوس یک مکان یا جایگاه تثبیت شده روي یـک کرومـوزوم    ):Locusلوکوس (
  است، مانند مکانِ یک ژن یا یک مارکر( نشانگر).

 ک مجموعه کروموزوم گفتهکروموزوم که با هم همولوگ نیستند، ی nبه  مجموعه کروموزوم:
مجموعـه   3تریپلوئیـد   مجموعه کروموزوم و یک سـلولِ  2. مثلا یک سلولِ دیپلوئید، شودمی

  کروموزوم دارد.
  ي آن به هم شبیه نیستند.هاکروموزومسلولی است که  هاپلوئید:

 هـم  ، یـک کرومـوزومِ  ا دیپلوئید، به ازاي هر کرومـوزوم ی n2ي هاسلولدر  همتا یا همولوگ:
  .شودمییا همولوگ نامیده  شکل و هم اندازه وجود دارد که همتا

آنزیمی است که به تولیـد هورمـون هـاي کـورتیزول وکورتیکواسـترون       بتاهیدروکسیلاز:11
کورتیزول و آلدوسترون، سرعت مـی   دیگر، به سنتزِ کمک میکند. همچنین به همراه دو آنزیمِ

  .شودمیتولید  غده ي فوق کلیه بخشد. این آنزیم در قشرِ
rRNA: RNAِ  .ریبوزومی میباشدRNAِ  ریبوزومی آنزیمی است که جایگاه پروتئین سازي را

کـه در فراینـد رمـز     کنـد مـی ریبوزومی جایگاهی را فراهم  RNA. ِکندمیفراهم  هاسلولدر 
  به اسیدهاي آمینه نقش دارد. (mRNA)پیامبر RNAِخوانی و تبدیل 
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