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گامـت و   ليكمختلـف تش ـ  يها و حالت 21و  14 روموزومك نيب نيسون رابرت ييجا جابه :7-5ل كش
  90    ...................................................................................نرمال يها ها با گامت گامت نيحاصل از لقاح اهاي  زاده
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 يري ـگ لكش ـ سـم يانكراسـت بـالا) و م  (سـمت   Xرومـوزوم  كبلنـد   يبازو روموزومكزويا :10-5ل كش
در اثـر   ها روموزومكزويا يريگ لك(سمت چپ بالا) و ش سانترومر يعرض ميدر اثر تقس ها روموزومكزويا
  93    .....................................................................................  )نييل پاك(ش يخواهر يدهايروماتك وژنيست و فكش
 زاني ـدر زمـان تولـد و در زمـان آمنيوسـنتز. م     21وابستگي سن مـادر و بـروز تريزومـي     :1-6ل كش
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 نيپـا (سـمت راسـت) و همچن ـ    كوچ ـكو ناخن  ديمبتلا به سندرم ترنر. ادم شد كودك :5-6ل كش
  101    ...................................................................................................................................  گردن پرده دار (سمت چپ)

و  نهيصـورت و س ـ  ةي ـمـو در ناح  شيفلتر. اندام لاغر، عدم رو نيلاكپسر مبتلا به سندرم  :6-6ل كش
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  105    ..........................................................................................................................  (سمت چپ) يماريب نيشده در ا
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 نياحذف شده در  يروموزومك ة(سمت راست) و منطق جرج يمبتلا به سندرم د كودك :11-6ل كش
  107    .................................................................................................................................................  (سمت چپ) يماريب
حـذف شـده در    يرومـوزوم ك ة(سمت راست) و منطق يليمبتلا به سندرم پرادرو كودك :12-6ل كش
  108    .........................................................................................................................................  (سمت چپ) يماريب نيا
 يمـار يب ني ـحذف شده در ا يروموزومك ةمبتلا به سندرم آنجلمن و منطق كودك ةچهر :13-6ل كش

  108    ...............................................................................................................................................................  (سمت چپ)
ننده در قسـمت  كش ـ ةي ـننده. ناحكش ـ Xلف مبتلا به سـندرم  پسران مخت X روموزومك :14-6ل كش
  109    ...............................................................................................  واقع شده است Xروموزوم كبلند  يبازو ستاليد
  109    ..........   بزرگ يها مشخص مثل گوش يصورت يها يژگيننده با وكش Xدو فرد مبتلا به سندرم  :15- 6ل كش
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  113    .....................................................................................................................  نامه علائم مهم در شجره :1- 7ل كش
  114    .......................................................................................  نامه هشجر غالب در يتوارث اتوزوم يالگو :2- 7ل كش
  115    ....................................................................  ريمتغ انيغالب و ب ينامه نامه با وراثت اتوزوم شجره :3- 7ل كش
  116    ...................  افتهي اهشكغالب و نفوذ  ياتوزوم يوراثت يبا الگو گمنتوزومايپ نتيرت يماريب :4- 7ل كش
  116    ...............................................................................................  ديغالب با جهش جد يوراثت آتوزوم :5- 7ل كش
  117    ....................................................................................  مهنا مغلوب در شجره يتوارث اتوزوم يلگو: ا6- 7ل كش
  117    ...................................................................................................  شبه غالب ينامه توارث الگو شجره :7- 7ل كش
  118    .........................................................................................  )كي(هولاندر Yتوارث وابسته به  يالگو :8- 7ل كش
  118    .....................................................................................................  مغلوب Xتوارث وابسته به  يالگو :9- 7ل كش
  119    .................................................................  ونيزاسيونيل ةديپد يط Xروموزوم كشدن  رفعاليغ :10- 7ل كش
  120    ........................................................  ود مؤنثموج يها جسم بار در سلول اي يجنس نيروماتك :11- 7ل كش

  X  ...........................................................................................    120فعال شدن كروموزوم  مكانيسم غير :12- 7شكل 
  122    ............................................................................  نامه در شجره Xتوارث غالب وابسته به  يالگو :13- 7ل كش
و  مبـتلا  شـه يهم DD پي ـنامه. افراد بـا ژنوت  در شجره تيجنس ريتوارث تحت تاث يالگو :14-7ل كش

هستند و اگـر   مارير باشند، بكاگر مذ Dd پيوتافراد با ژن ينرمال هستند. ول املاًك dd پيافراد با ژنوت
  123    .............................................................................................................................  نث باشند، نرمال خواهند بودؤم
  123    ...............................................................................  نامه ث محدود به جنس در شجرهتوار يالگو :15- 7ل كش
 ـ   گمنتوزايپ تينيرت يمارينوع از ب كي ةنام شجره :16-7ل كش  ي. افـراد مبـتلا بـرا   يبـا وراثـت دو ژن

  124    ..........................................................  باشند يدوگانه م گوتيهتروز ROM1و  نيفريپر ةافتيجهش  يها الل
وس ك ـدر ل مـار ي. فـرد ب يبا وراثـت سـه آلل ـ   دليب ـ  باردت يماريمربوط به ب ةنام شجره :17-7ل كش

BBS2 وس كو در لو گوتيهوموزBBS6 124    .............................................................................  است گوتيهتروز  
  126    ...............................  )نيي(پا 21روموزوم ك(بالا) و  Xروموزوم ك يبرا يروموزومك سميموزائ :18- 7ل كش
  127    ......................................................................................................................  سميمرياكو  مسيموزائ :19- 7ل كش
  128    .......  100 نيپروتئ ةنندك دكهاي  ژن گاهيجا ـ انسان ييايندركتويم DNA يكيژنت ةنقش :20- 7ل كش
  128    ................................................................................  ييايندركتويم  يماريمربوط به ب ةشجرهنام :21- 7ل كش
 جـاد يو ا يدختـر  يهـا  سـلول  نيب افتهي نرمال و جهش يها يندركتويم يتصادف عيتوز :22-7ل كش

  129    ...................................................................................................................  يو هتروپلاسم يهوموپلاسم تيوضع
  130    ......  يدختر يها سلول نيب ها يندركتويم يو تفرق تصادف ييايندركتويم يكيگلوگاه ژنت: 23- 7ل كش

  135    ...............................................................................................................................  وسنتزيآمن كينكت :1- 8شكل 
  136    ...............  وردوسنتز (سمت راست)ك كينك(سمت چپ) ت يونيورك ياز پرزها برداري نمونه :2- 8شكل 
مادري در جنـين مبـتلا بـه سـندرم داون، جنـين سـالم و       ميزان آلفا فيتو پروتئين سرم  :3-8شكل 

  138    ..............................................................................................................  عصبي باز ةجنين مبتلا به اختلالات لول
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مبـتلا   نيو جن ـ NT cm12/0اي سالم با  هفته 11 ني: جنA پشت گردن ياولتراسونوگراف :4-8ل كش
  139    ........................................................................................  باشد بالاتر از ميانگين مي SD20كه  NT cm59/0با 
  139    ...................................................  يدر سه ماه اول حاملگ نيجن يشتشش انگ ياولتراسونوگراف :5- 8ل كش

  PGD  ...............................................................................................................................    143مراحل انجام  :6- 8شكل 
  146    ......................................................................................  از مراحل ژندرماني كيطرح ساده و شمات :1- 9شكل 
  148    ........................................................................................................  افتهي ژن جهش حيمراحل تصح :2- 9شكل 
  148    ...........................................................................................................................  ژن انيمراحل مهار ب :3- 9شكل 
  149    ......................................................................................................  ردن ژنكمراحل درمان با اضافه  :4- 9شكل 
  149    ...............................................................................................  ميه روش مستقب ماريشتن سلول بك :5- 9شكل 
  150    .........................................................................................  ميرمستقيبه روش غ ماريشتن سلول بك :6- 9شكل 
  150    ........................................................................................................................................  يسوزن قيتزر :7- 9شكل 
  151    ..............................................................................................................................................  يتفنگ ژن :8- 9شكل 
  151    ........................................................................  يكيتركال يها پالس قينظر از طر انتقال ژن مورد :9- 9شكل 
  ADA  ..............................................    153درمان نقص  يها برا درماني با استفاده از رتروويروس ژن :10- 9شكل 
 اني ـو ب شـوند  يدرج نم ـ زبـان يدر ژنـوم م  ييتورهاكو نيها. چن درماني با آدنوويروس ژن :11-9شكل 

  154    .................................................................................................................................................................  موقت دارند
  161    ......................................................  يصورت تصاعد الگو به DNAقطعات  ريثكو ت PCRروش : 1- 10ل كش
  PCR  ..........................................................................    161نش كانجام وا يمناسب برا ييدما ميتنظ :2- 10ل كش
  163    ............................................................................................  نگيساترن بلات كينكمراحل انجام ت :3- 10ل كش
  163    .............  نندهكش Xمبتلا به سندرم  مارانيدر ب FMR1پروموتر ژن  ونيلاسيمت صيتشخ :4- 10 لكش
  SSCP  ..............................................................................................    165 كينكاز ت كيشمات يريتصو :5- 10ل كش
  DGGE  ............................................................................................    165 كينكاز ت كيشمات يريتصو: 6- 10ل كش
  ARMS-PCR  ......................................................    166با استفاده  CFTRژن  ونيلاسيمت صيتشخ :7- 10ل كش
  OLA  .........................................................................................................................................    167روش  :8- 10ل كش
  169    ..........................  فسفاته يتر ديلئوتكنو يسكدئو يبا استفاده از د DNAقطعات  يابي يتوال :9- 10ل كش
  M-FISH  ..........................................................................................................................................    171 :10- 10ل كش
  172    ............................................................................................  يتومترياز فلوس كيشمات يريتصو :11- 10ل كش
  Array CGH  ..................................................................................    173و  CGHاز  كيشمات ريتصو :12- 10ل كش
  PRINS  ........................................................................................    174 كينكاز ت كيشمات يريتصو :13- 10ل كش
) q و p( هـا  انس الـل ك ـفر ةنشان دهنـد  يدو آلل. محور افق يبرا نبرگيو ـ ياصل هارد :1-12ل كش

ن را ك ـمم يهـا  از حالـت  يكي ياست. هر منحن ها پيانس ژنوتكفر ةنشان دهند ياست و محور عمود
  184    ..............................................................................................................................................................  دهد ينشان م
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  192    .....  مپلمانك نِيتكو مانوز متصل به ل نيگزيجا ،كيلاسك يرهاياز مس كيشمات يريتصو :1- 13ل كش
  193    .............................  ها سميروارگانكيم يشتن داخل سلولكدر  ليدخ يرهايو مس توزيفاگوس :2- 13ل كش
  195    .........................................................................................  بادي آنتي نيو سنگ كسب يها رهيزنج :3- 13ل كش
  195    ....................................................................................................  بادي آنتي يولكمدل ساختار مول :4- 13ل كش
  196    ...............................................................  نيمونوگلوبيا نيسنگ ةريلاس زنجك رييو تغ ييبازآرا :5- 13ل كش
  213    ............................  ايلادلفيروموزوم فك ليكتش درنهايتو  22و  9 هاي روموزومك ييجا جابه :1- 14ل كش
 نيسـنگ  ةري ـمربـوط بـه ژن زنج   يگـاه جاي بـه  8روموزوم كاز  MYCوژن كان ييجا جابه :2-14ل كش
  214    ...............................................................................................................................  14روموزوم كدر  نيمونوگلوبيا
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  96    ...............................................................................................................................................................  خودي به خود
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د و نـه  يحاصل آلـوده شـو   يب يها ينيه به بدبكد يد نه اجازه دهيه هستك يا ... در هر حرفه

أس و ي ـشـما را بـه    ،دي ـآ يش م ـيپ يهر ملت يه براكبار  سفأاز لحظات ت يه بعضكد يبگذار
د. نخسـت از  ي ـنك يتان زندگيها تابخانهكو ها  شگاهيم بر آزماكشاند. در آرامش حاكب يديناام

تـر   شيه پ ـك ـسـپس همچنـان    ».ام؟ ردهك ـچـه   يو خودآموز يريادگي يبرا«د: يخود بپرس
د تـا بـه   يقدر ادامه ده ن پرسش را آنيو ا »ام ردهكشورم چه ك يمن برا«د: يد، بپرسيرو يم
شـرفت و  يدر پ كيوچك ـد نقـش  يشـا «ه: ك ـد يز برس ـيانگ جانيبخش و ه ين احساس شاديا

 يا ندهد، هنگاهيمان بدهد يها به تلاش يه زندگك ياما هر پاسخ ».ديا ت داشتهيبشر ياعتلا
ه بـا  ك ـم يد حق آن را داشته باش ـيمان با دامكم هر يشو يم يكمان نزديها ان تلاشيه به پاك

  م:ييبلند بگو يصدا
 

  »ام ام انجام داده من آنچه در توان داشته«
  پاستور ييلو

1822-1865  



 

 



 

  يكتابه نام پروردگار 
  
  

  گفتار پيش
  
  

  تابكن يدر ا
  گردد. يصورت خلاصه ارائه م به كيپزش يكاز ژنت يو مباحث يانسان يكژنت ةيپا ميمفاه
 يكتوژنتي، ســيكتوژنتيســ يهــا رومــوزوم، انــواع روشك، DNAتــاب شــامل ســاختار ك
و  يكيتوژنتيس ـ يهـا  از سندرم ي، تعداديروموزومك، انواع اختلالات يسلول ة، چرخيولكمول
 ةص قبـل از تولـد، مشـاور   يتشـخ  يهـا  هـا و روش  ي، غربالگرييايندركتوي، وراثت ميژن كت

  باشد. يسرطان م يكو ژنت تيجمع يك، ژنتيكمونوژنتي، ادرماني ژن، يكژنت
در  كيو پزش ـ يانسـان  يكژه ژنتيو ، بهيستيارشناسان علوم زك يبرا ييتاب راهنماكن يا
  باشد. يم كيپزشـ  يانسان يكژنت ةياصول اول يريادگيو  ييهت آشناج

ز و ي ـان عزيشـجو دان ةي ـلكزم و ي ـو عز ار دانشـمند كهم ،يتر آفاق علوكار خانم دكسراز 
 .دارمرا  ير و قدردانكمال تشك ،نمودند كمكتاب كن يا ةيه در تهكعلاقمند 

حتـرم گـروه   ر ميمد ،يآباد تر نجمكد يجناب آقا يها تيه از حماكدانم  يبر خود لازم م
ن محتـرم آمـوزش و پـژوهش و    يمسـئول  دانشگاه و استير، يكقات ژنتيز تحقكو مر يكژنت
  م.ير نماكتش يو توانبخش يستيت محترم انتشارات دانشگاه علوم بهزيريمد
  

  يپروفسور فرخنده بهجت
  يكقات ژنتيز تحقكمر يت علمأياستاد تمام و عضو ه

  يتوانبخشو  يستيدانشگاه علوم بهز يكدپارتمان ژنت
  انگلستان يها ستيالج پاتولوژكال يپلم رويو د كيپزش يكژنت يتركد

  يولكمول يكو ژنت ينيبال يكتوژنتيدر س
  





 

  
  
  

  اول فصل
  ماده ژنتيكي، ساختار و سازماندهي آن
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