


ژنتیک انسانی و پزشکی

شما می‌توانید کتاب‌های نشر علمی سنا را علاوه بر کتابفروشی‌های سراسر کشور از نمایندگی‌های اختصاصی 
مؤسسه واقع در کلیه استان‌ها تهیه نمایید.

آدرس نمایندگی‌ها در سایت sanapezeshki.com و یا انتهای کتاب درج شده است.
تلفن دفتر پخش: 021-66574345

دفتر مرکزی: تهران، میدان انقلاب، خیابان جمالزاده شمالی، خیابان فرصت شیرازی، پلاک 72 ، طبقه همکف
تلفن: 6- 02166574345

	صفر تا صد ژنتیک انسانی و پزشکی براساس آخرین سرفصل شورای عالی برنامه‌ریزی علوم پزشکی/‏عنوان و نام پديدآور
گردآورندگان علی ذکری ... ]و دیگران[.

تهران: انتشارات علمی سنا‏‫، ۱۴۰3.‬‏مشخصات نشر
 393‏‫‫ص.‬: جدول.‏مشخصات ظاهری

‬‭978-600-488-514-0‏شابک
 فیپا‏وضعیت فهرست نویسی

گردآورندگان علی ذکری، ابراهیم میرزائی، مرضیه بختیاری،الهام بوستانی‌پور.یادداشت
کتابنامه.یادداشت

ژنتیک پزشکی             Medical genetics‏موضوع
Human genetics               ژنتیک انسانی

	۱۳۶۲ذکری، علی، ‏‫ -‏، گردآورندهشناسه افزوده
RB۱۵۵‏رده بندی کنگره
‭۶۱۶/۰۴۲‏‫‬‮‏رده بندی دیویی

۹۸۶۴۲۰۵‏شماره کتابشناسی ملی

مؤسسه علمی انتشاراتی سنا
صفر تا صد ژنتیک انسانی و پزشکینام كتاب

 ـمرضیه بختیاری ـ الهام بوستانی‌پور گردآورندگان علی ذکری ـ ابراهیم میرزائی 
 0ـ 514 ـ 488 ـ 600 ـ 978شابك

اول ـ 1403نوبت چاپ
افتخار معصومیمدیر اجرایی
واحد تولید انتشارات علمی سناصفحه آرایی

علیرضا زمانی طراح جلد
elmisana@gmail.comپست الكترونیك
sanabook.comسایت انتشارات

100 نسخهتیراژ
برای مشاهده قیمت اسکن کنید. قیمت



شامل  سنا  صفرتاصد  کتابهای  سایر  همانند  پزشکی  و  انسانی  ژنتیک  صفرتاصد 
خلاصه‌ای جامع، تکنیکی و طبقه‌بندی شده، می‌باشد که برای دانشجویان لیسانس 

و داوطلبان آزمون‌های تحصیلات تکمیلی نگارش شده است.
در کتاب‌های صفرتاصد سعی شده است که هر مطلب و نکته‌ای که برای پوشش‌دهی 
سؤالات امتحانات پایان ترم و کنکور ارشد و دکتری نیاز است به همراه تست‌های 
پرتکرار  در یک کتاب جمع‌آوری شود به‌طوری‌که خواننده به آنچه که خوبان همه 
دارند! یکجا دسترسی داشته باشد!! لذا به جای اینکه چند کتاب حجیم رفرنس را 

مطالعه کند، فقط با تهیه یک منبع این‌چنینی از سایر منابع بی‌نیاز گردد.
اگر برای کنکور مطالعه می‌کنید، بدون شک تست‌زنی و تمرین در کنار مطالعه این 
کتاب لازم است، لذا کتاب‌هایی همچون تاس، جعبه‌ی سیاه و گنجینه جامع سؤالات 

برای شما می‌تواند بسیار مفید باشد.  
یک نکته مشاوره‌ای: اگر پس از مطالعه هر فصل قصد تست زدن و تمرین را دارید 
از کتاب‌های تاس )تست‌های تألیفی طبقه‌بندی شده( و کتاب گنجینه جامع سؤالات 
و  جمع‌بندی  دوران  در  اگر  کنید.  استفاده  شده(  طبقه‌بندی  کنکوری  )تست‌های 
نزدیک کنکور به سر می‌برید از  کتاب جعبه‌ی سیاه )آزمون‌های کنکور سال به 

سال با پاسخ تشریحی( استفاده کنید.   
مسلماً این اثر حاصل تلاش یک زنجیره از افرادی است که برای آن از مؤلف گرفته 
تا تاپیست، صفحه‌آرا، گرافیست، لیتوگرافی و کارگر چاپ، زحمات زیادی کشیده‌اند 
و از فروش هر نسخه از کتاب، روزی این افراد تأمین می‌شود. لذا از خوانندگان 
بخاطر اینکه از حقوق این افراد با کپی نکردن این کتاب چه به‌صورت فایل و یا کپی 

کاغذی حمایت می‌کنند متشکریم.

 مدیریت مؤسسه علمی انتشاراتی سنا »سامانه نوین‌آموز«
دکتر منیره ملکی- دکتر هادی طغیانی



زندگی خالی نیست
مهربانی هست
سیب هست
ایمان هست

آری تا شقایق هست زندگی باید کرد.
) سهراب سپهری(

در اواسط قرن نوزدهم، گریگور مندل قوانینی را برای توصیف صفات وراثتی تنظیم کرد 
و فرض او بر این بود که هر صفت قابل توارث در موجود زنده توسط عاملی به نام ژن 
کنترل می‌شود که ذرهای فیزیکی است و درجایی از سلول یافت می‌شود. کشف دوباره 
قوانین مندل در سال 1900 و توسط سه گیاه‌شناس اروپایی، تولد مجدد و قوی‌تری برای 
علم ژنتیک رقم زد، علمی که به فهم نقش و عملکرد دقیق ژنها کمک می‌کند. بدین 

ترتیب شباهت فرزندان به والدین خود، قابل توجیه و تفسیر شد.
ژنتیک پزشکی علم مطالعه تنوع بیولوژیک در ارتباط با موضوع سلامت و بیماری در 
انسان است. اگرچه مدت زیادی است که انسان‌ها دریافته‌اند تفاوت‌های جزئی با یکدیگر 
دارند ولی با ظهور علم ژنتیک و مشخص شدن اصول بنیادین این علم، آرام آرام اساس و 
 علت زیستی برخی از بیماری مانند سندرم داون، کم خونی داسی شکل و تالاسمی بتا و ... 
مشخص شد. البته کاربرد ژنتیک فقط محدود به بیماری‌های ارثی نمی شود. در واقع با 
تکمیل و توسعه علم ژنتیک، سایر علوم زیستی نیز پیشرفت چشم‌گیر و محسوسی داشته‌اند. 
به عنوان مثال می‌توان به توسعه علوم میکروب‌شناسی و ویروس‌شناسی اشاره کرد که 
در این روزها با گسترش ویروس کرونا در سرتاسر دنیا و درگیرشدن تمامی سیستم‌ها 
و به چالش کشیدن پیشرفت‌ها و همچنین فرهنگ و تمدن بشری، کلاف سردر گمی را 

ایجاد کرده است.  
در کتاب پیش‌رو سعی شده است که خلاصه‌ای مفید از کتاب‌های رفرانس تهیه و تدوین 
شود و امید است که بتوانیم نقش کوچک ولی مهم و اثرگذار در آینده دانشجویان و علم 

پژوهان ایران داشته باشیم.
دکتر علی ذکری
هیئت علمی دانشگاه علوم پزشکی ایران
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  نگيكلون تياهم  1



  
 

 

ژنتيك انساني و پزشكي صد صفرتا   8

يـك روش كـاملاً  عنوانبـه 1971- 1973 يهانوتركيب يا مهندسي ژنتيك در فاصله سـال DNA يآورفن
 DNA يآورفـنتجربـي بـه وجـود آورد.  يشناسـستيزجديد ابداع شد و در اين برهه زمـاني، انقلابـي در 

زده  در دل خود نقطه عطف ديگري براي علم ژنتيك رقمها كلون كردن ژن نوتركيب به دليل داشتن فرايند
فراينـدي  DNAيابي شد. توالي DNA (Sequencing)يابي تواليباعث ايجاد رويكردهاي ها بود. اين پيشرفت

 ليتـواهـاي سازد. اوج اين تحولات در اواخر قرن بيستم با پروژهميرا ميسر ها است كه تعيين ساختمان ژن
 2000يك ژنوم بـزرگ در سـال عنوان به بزرگ مانند پروژه ژنوم انسان بود. پروژه ژنوم انسانيهاي يابي ژنوم

فرايند كلون كردن ژن در بالاترين سطح اهميت خود بود و هيچ رويكـردي  1980كامل شد. در اواسط دهه 
 (PCR)پليمـراز  يارهيزنجواكنشي  1985وجود در سال  نيا اآن مطرح نبود. ب يكنندگدگرگونو  يتازگ به

هنگـام حـين راننـدگي در  مطرح شد. كري موليس نخستين بـار شـب (Kary mullis) كري موليستوسط 
مكملـي  ،مـرازينظر كري موليس واكنش زنجيره پل كنار سواحل كاليفرنيا به وجود چنين واكنشي پي برد! از

بود. واكنش زنجيره پليمراز بسياري از اعمال سـخت در روش كلـون كـردن ها كردن ژنمناسب براي كلون 
از  يبه دست آمـدن نمونـه خالصـ ليبه دل PCRژن و  يسازكلون ساده نديفرآ دو تيژن را آسان نمود. اهم

  .است شده جدا سلول در موجود گريد يهاژن است كه از تمام ژن كي

 
  ژن يسازپنج مرحله كلون



 

  
  

  

 دهنـده مشاوره فرد به و نامنديم) consultand( رندهيمشاوره گ كنديم افتيدر كيژنت مشاوره كه را يفرد
)counselor (نديگو.  

 و يآگهـشيپ ،يمـاريب صيتشـخ از بتوانـد تـا كنـد كسب اطلاعات يكاف اندازه به ديبا رندهيمشاوره گ فرد
 نيهمچنـ و بعد نسل به يماريب انتقال خطر اي و يماريب به ابتلا خطر و توارث نحوه ،يماريب ياحتمال درمان
 بـدون طرفـه دو ارتبـاط كي ديبا كيژنت مشاوره ابدي يآگاه يماريب خطر با شدن مواجه يبرا ورشيپ موارد
  .باشد داشته همراه به را آگاهانه كاملاً يريگميتصم و مورديب استرس و فشار تحمل

 كيژنت مشاوره مراحل  
  قاتيتحق انجام و ناتيمعا ،يپزشك حال شرح ق،يدق يخانوادگ حال شرح يمبنا بر صيتشخ
  خطر يابيارز

  دوطرفه تعامل
  روشيپ يهانهيگز مورد در بحث
  ماريب از مدت يطولان تيحما و ارتباط

  

دو  نيـكـه ا يراختصاصيغ يذهن يافتادگو عقب ييهستند مانند ناشنوا يهتروژن يدارا هايمارياز ب ياريبس
  . نديبه وجود آ يطيمح اي يكيدر اثر هر دو عامل ژنت تواننديم يماريب

 شـود، جاديا يكيژنت سميمكان كي از شتريب در اختلال ليدل به يناهنجار كه يموارد به :يكيژنت يوژنهتر
را  يمشكلات توانديم كينحوه توارث باشد در مشاوره ژنت نيچند يهتروژن موردنظر دارا يماريب اگر .نديگو
  كند.  جاديا

 نيـبـا ا تمال خطر رخداد دوباره را محاسبه كرد.توان احيمبا استفاده از وراثت مندلي  محاسبه و ارائه خطر:
ژن و استفاده از نشانگرهاي پيوسـته  يريكاهش نفوذپذ ،ر يافتهيفراواني مانند سن بروز تأخ يهاوجود عامل

كيفـي  و يكمـاحتمال خطرات رخداد دوباره بايد به شكل  يطوركلبهگردند. يممنجر به ابهام در محاسبات 
  آمده و تفهيم شوند.در

كسـر يـا  صـورتبهدر تعيين كميت ارزش عددي احتمال خطـر  ارزش عددي احتمال خطر: - تعيين كميت
شود. نكته حائز اهميت شفافيت بيان خطر براي مشاوره جو است كه از ايجاد ابهام جلوگيري يمدرصد بيان 

ديگـر  يهايهر بارداري موردنظر است و در باردارنشان كرد كه شانس خطر براي  شود. همچنين بايد خاطر
  .ندارد حافظه شانس گريد عبارت به ندارد ريتأث

 و ياخلاق موارد و كيژنت مشاوره
  يپزشك كيژنت در يقانون
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389و قانوني در ژنتيك پزشكي مشاوره ژنتيك و موارد اخلاقي :و يكم سيفصل    

شـده اسـت اينكـه والـدين  متعددي كه انجام يهايمطابق با بررس ماهيت يا طبيعت خطر: - تعيين كيفيت
 را رياملي است كه بيشترين تـأثمدت، ع يبشوند يا نه به دليل ماهيت مسئوليت سنگين طولان داربچهدوباره 

 اينكـه و بيماري تولد از پيش تشخيص و زيآمتيموفق درمان امكان مانند ديگري عوامل. دارد والدين روي بر
  .هستند مرتبط بارداري بر يريگ ميتصم فرايند با همگي است همراه رنج و درد با بيماري آيا

 20در  1 خطر بـالا،عنوان به شتريا بي 10در  1احتمال خطرات  يط:جايگاه خطرات مرتبط با موقعيت و شرا
  شوند. يمن و مقادير بينا بيني به مثابه خطر متوسط محسوب يييا كمتر، خطر پا
 يريـگمياز انجام تشخيص مشاور بايد همـه اطلاعـات ضـروري جهـت تصـم پس :هانشيبحث در مورد گز

اسـت كـه پـيش روي  ييهـاراه همه جزئيات شامل اطلاعات اين. دهد قرار ويانج مشاوره اختيار در آگاهانه
كند ماننـد نشـانگان يممنتقل  نامطلوب را به بچه يها. زماني كه يكي از زوجين عقيم باشد يا ژنهاستآن

ارداري مشتمل بر رويكردهـاي متفـاوت در مـورد بـ يدمثليتول يهانشيگر گزيكلاين فلتر و نشانگان ترنر د
، (Artificial Insemination using Donor sperm, AID) مانند تلقيح مصنوعي با استفاده از اسـپرم دهنـده

 ,Preimplantation Genetic Diagnosis)و تشخيص ژنتيكي پيش از لانه گزينـي  تخمك دهندهاستفاده از 

PGD)  عملي و مجاز تشـخيص پـيش از تولـد آگـاهي  ان بايد از فرايندهاييمشاور جو ميشود. تمايمبيان
   يابند.

 يهـايژگيو نيتـربرقراري ارتباط دوجانبه در مشاوره ژنتيك امري ضـروري اسـت. از مهم ارتباط و حمايت:
و  ارائه اطلاعات به سبكي روشـن ييكساني كه در مشاوره ژنتيك درگير هستند آمادگي براي شنيدن و توانا

  زمان كافي براي بحث و پرسش باشد.مشاوره بايد مطلوب، مناسب، محرمانه و ملايم و مفيد است. محيط 
يك جزء ضروري و مكمل فرايند مشاوره ژنتيك مراجعـه بـه يـك گـروه  بيماران: يهكنندتيحما يهاگروه

يس مبتلايـي تأسـهـاي حمايتي اغلب توسط والـدين آگـاه يـا خانواده يهاحمايتي مناسب است. اين گروه
  .اندهشد

 دار جهتدار يا غيرمشاوره ژنتيك جهتDirective or non-Directive  
اطلاعات است. هدف نهايي اين است كـه فـرد يـا  يكنندهفراهميك فرايند ارتباطي عنوان به مشاوره ژنتيك

باشد يعنـي هـيچ تلاشـي بـراي  دارجهتزوج بتوانند آگاهانه تصميم بگيرند. عمدتاً مشاوره ژنتيك بايد غير 
يك گزينش يا راهكار ويژه صورت نگيرد. نقش يك مشـاور افـزايش دادن  فرد مشاوره پذيرنده بهسوق دادن 

يـا  يمشـخط يـك پيشـنهاد يـا دستور ارائه نه است، يريگ ميفرد براي تصم يو تسهيل نمودن خودمختار
  اقدام ويژه.

نامعلوم بودن ماهيت مشاوره ژنتيك مشكل بزرگـي اسـت. در عمـل سـه پيامـد  مدها در مشاوره ژنتيك:پيا
  شود: يماصلي حاصل مشاوره بررسي 

  يادآوري - 1
  بعدي يدمثليتول رفتار بر ريتأث - 2
  بيمار  يمندتيرضا - 3
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 ييهاصـورت مضـرببه يمتيگارل اسيمق با كه يحاملگ 16 هفته در يمادر سرم نيتوپروتئيفها سطوح آن
 دارنـد، 5/2 انـهيم مضـرب از بـالاتر ايـ حـدود در يريكـه مقـاد ي. بـه زنـانانده) رسم شدmom(ها انهياز م
  شوديم هيتوص يشتريبها شيآزما

  در سرم مادر FPα شيعلل افزا
 اشـتباه نيـيتع - 4 نياز جن يمحداخل ر يزيرخون - 3 شاخه باز) دو(فقرات  دايفينابياسپ - 2 يآنانسفال - 1

 صينقـا - 8 يمـادرزاد كيـسـندروم نفروت - 7 سـقط معـرض در نيجن - 6 چندقلو يحاملگ - 5 نيجن سن
  يشكم وارهيد

  )93 يپزشك كي(ژنت  باشد؟ينم يمادر AFP شيعلت افزا كيكدام 
  ادوارد سندرم ب)    Gastroschisisالف) 

  نوزيدراميهگويال د)    مپرفكتايا ستئوژنزا ج)
  »ب« نهيگز 

 

 و كيـنوتيآم عيمـا حجـم كاهش تولد، هنگام در نوزاد و مادر كم وزن ك،يستيك گروميمثل ه يالبته عوامل
در سـرم  AFP شيتوانند از عوامل افـزايمو ...  كيستيك يپل هيمانند استئوژنز ناقص، كلها يماريب از يبرخ

)، اضـافه شـدن خطـريبـاردار 16تـا  15 يهاماهه دوم (هفتـه سه وسنتزيدر آمن يمادر باشند. عارضه اصل
1

 البتـه. اسـت يحـاملگ از سـن نيـدر اها يباردار همه يبرا يدرصد 2 تا 1 هيبه خطر پا نيجنسقط 1600
 سـوزن لهيوسـبه شـدن سوراخ اثر در نيجن به بيآس و عفونت ك،يوتنيآم عيما نشت مانند يگريد عوارض
 يحـاملگ 14تـا  10 يهاهفتـه در وسنتزيآمن است ممكن مراكز از يبرخ در. است نادر اريبس كه دارد وجود

 نشـت. است يعاد وسنتزيآمن برابر سه زودرس وسنتزيدر آمن يخود خود بهانجام شود. احتمال خطر سقط 
  تر است.عيشا دوره نيا در زين كينوتيآم عيما

 انجـام بـا شـده داده نشـان كـه اسـت يمـادرزاد يناهنجـار تنهـا) نوواروسياك پسيتال( يچنبر پا 
 ماهـه سـه( يعاد وسنتزيآمن در يماريب نيا به ابتلا خطر زانيم البته. دارد يشتريب بروز زودرس وسنتزيآمن
  .ابدييمن شيافزا) دوم

 ينيجن ياز پرزها يبردارنهنمو  
طور به اي و رحم گردن قياولتراسوند از طر ييبا راهنما يحاملگ 11-12 يهاهفته در معمولاً  روش نيا

پرزها منشأ  نيكند. ايم يبردارنمونه را يونيكور يشود كه پرزهايمشكم انجام  قياز طر ترعيشا
كار در مراحل  ني. اگر ارنديگيمترفوبلاست منشأ  يعني ستيبلاستوس يخارج هيدارند و از لا ينيجن

  شود.يمگفته  يجفت يوپسيانجام شود به آن ب يآخر حاملگ
  




