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 : مقدمه

موسسه علمي آموزشي فرهيختگان راه دانش با هدف ارائه كيفي ترين خدمات آموزشي و با تلاش گسترده توانست 
ها و بازدهي در زمره فرنسروز بودن مطالب، پوشش دادن مطالب ره كه از نظر علمي، باي از خدمات آموزشي را مجموعه
 .ها است ارائه دهد بهترين

 

 :مشاوره و پشتيباني تحصيلي

ي مالي و زمان زياد نمي توانند ها هستند و هر ساله با وجود صرف هزينه مواجهمشكل عديده اي كه بيشتر داوطلبان با آن 
، صحيح باشد كه داوطلبان آگاهي كافي از منابع مطالعاتي، روشهاي مطالعه و مرور مطالب مي د به اين دليلدر آزمون قبول شون

مديريت زمان را ندارند بنابراين موسسه فرهيختگان جهت تحكيم رسالت خود كه همواره ارتقاء كيفيت  ت زني وسروشهاي ت
رقمي را به خدمت گرفته است تا با ارائه منابع مطالعاتي كاربردي، ي تك ها از برترين مشاورين و رتبه آموزش بوده است جمعي

مطالعاتي روزانه و هفتگي به داوطلبان، آنها را  زني صحيح و برنامههاي مطالعه و مرور مطالب هر درس، نحوه تستآموزش روش
 . گردد موندر آز موفقيت آنهاسبب  داوطلبان درو تمركز انگيزه  آورده و با ايجاداز سردرگمي در

 

 :هاي آموزشي موسسه بسته

هاي تك  كه تركيبي از رتبه(ها تلاش بي پايان گروه علمي موسسه گردد حاصل ماه مي كه به داوطلبان ارائه ي آموزشيها بسته
. گرديده است وزارت بهداشت تاليف منابع باشد كه با در نظر گرفتن مي) هاي تهرانو اساتيد دانشگاه دكتري و كارشناسي ارشدرقمي 

نكات كليدي  ،از دروس ارائه گردد و جهت تفهيم بيشتر مطالب جامعيتلاش شده است كه درسنامه به صورت شرح  ها در اين بسته
جهت محك و خودآزمايي  و هاي اخير نيز به درسنامه اضافه گرديده استوزارت بهداشت و نكات تستي سوالات كنكور سال منابع

را از نظر فرهيختگان ي آموزشي موسسه ها به اين ترتيب بسته. فصل همراه با پاسخنامه گنجانده شده است هاي هرداوطلبان، تست
بسته هاي بندي و جمعمطالعه  با اي كم نظير تبديل نموده به نحوي كه داوطلببه مجموعه سرفصل هاي آزمون پوشش دادن 

 .گوي بيشتر سوالات كنكور خواهد بودي پاسخبراحتهمراه با مطالعه منابع وزارت بهداشت  آموزشي موسسه
 .گرددهاي جديد نيز به آن اضافه ميروز گرديده و نكات، مطالب و تسته ي آموزشي موسسه هر سال ويرايش و بها بسته

 

 :آزمونهاي آزمايشي 

 مطالعاتيي ريزبرنامه بايستي بندي مطالب هاي مختلف بايستي جهت محك و خودآزمايي خود و جمعداوطلبان رشته
 3اي و مرحله9هاي آزمايشي موسسه با در نظر گرفتن شرايط داوطلبان مختلف اقدام به برگزاري آزمون .داشته باشند صحيح
 .رشته نموده است 28اي در مرحله

 قبولي، كمترين موفقيت شماست 



 

هاي  اين است كه در آزموننمايد هاي آزمايشي موسسه فرهيختگان را از ديگر موسسات متمايز ميكه آزموننكته بارزي  2

 يدهدگر ين موضوع سبب سردرگمي داوطلبان گردد كه ا سوالات زبان به صورت جامع و كلي طرح مي ،آزمايشي موسسات ديگر
شروع كنند، به همين دليل اكثريت قريب به اتفاق  منبع مطالعاتيرا از كدام درس زبان انگليسي و داوطلبان نمي دانند مطالعه 

كند به نحوي كه ممكن است داوطلب  و اين موضوع لطمه بزرگي به داوطلب وارد مي نموده داوطلبان مطالعه درس زبان را رها
در چندين درس يك رشته تسلط كافي داشته باشد و در آزمون اصلي نيز درصدهاي خوبي را كسب كرده باشد ولي با توجه 

سبب عدم اين مقوله نمايد كه  ضعيفي كسب به اينكه درس زبان را مطالعه نكرده معمولا اين درس را سفيد و يا درصد بسيار 
موسسه فرهيختگان جهت برطرف نمودن اين مشكل و چه بسا . گردد هاي علمي وي مي قبولي داوطلب با وجود شايستگي

هاي آزمايشي خود نموده تا داوطلبان بتوانند با برنامه ريزي  معضل، اقدام به ارائه طرح درس و سرفصل زبان انگليسي در آزمون
شود كه  را انجام داده و دچار سردرگمي نشوند، اين روش سبب مي) كه ضريب بالايي دارد(يح مطالعه زبان انگليسيصح

 .داوطلب با طبقه بندي مبحثي، درس زبان را مطالعه نمايند
لب تنظيم با توجه به حجم مطا) مرحله جامع 3مرحله طبقه بندي و 6( ي آزمايشيهافواصل زماني آزمونكه  نكته دوم اينست

. گرديده است، تا داوطلب بتواند با مطالعه بدون استرس و صحيح و مرور و جمع بندي مطالب به آمادگي كامل دست يابد

زني را به صورت هاي مطالعه صحيح، روشهاي مرور و تستروش توانند بعد از ثبت نام جزوه مي داوطلبان

 .رايگان از موسسه دريافت نمايند

 

 :كلاسهاي آمادگي 

دليل ساعات كلاسي كم، موفق به يادگيري مطالب دروس تخصصي  به در دانشگاه دانشجويانبا توجه به اين كه بيشتر  
موسسه فرهيختگان با در . باشديادگيري نمي بسياري از نكات براي آنها قابل فهم و ،شوند و با مطالعه چند باره جزوات نيز نمي

هاي DVDاقدام به تهيه و تدوين  هاي آمادگي حضوري را ندارندن استفاده از كلاسكه امكا ينظر گرفتن شرايط داوطلبان
ها سبك تدريس در اين كلاس. دروس مختلف نموده استدر ) هاي تهراندانشگاه با استفاده از تدريس اساتيد برتر(آموزشي 

 .باشدهاي حضوري شامل شرح درس، نكته گويي و حل تست ميمانند كلاسب
هاي آزمايشي، هاي آموزشي، آزمونبسته(گيري از خدمات آموزشي موسسه توانند جهت بهرههاي مختلف ميرشتهداوطلبان 

هاي سراسر كشور مراجعه نموده و يا با دفتر مركزي توانند به نمايندگيمي) هاي آمادگي و مشاوره و پشتيباني تحصيليكلاس
 .تماس حاصل فرمايند 021 - 66 97 95 24 موسسه

هاي بزرگتري به موفقيت مندي از تلاش خود و خدمات آموزشي موسسه شما عزيزانيد است كه در سايه حق تعالي و بهرهام
 .دست يابيد

 
             تيبا آرزوي موفق                                                                                                              

 موسسه فرهيختگان راه دانش ديريتم       



 

 

 

 

 

 

 

 

 

 تاريخچه 

 و

 قوانين مندل

  



 
 
 
 

 

1 

 مندل قوانين و تاريخچه

                        www. Farhikhteganp.ir            www.Olompezeshki.org 
021-66979524: تلفن دفتر مركزي  

 

 تاريخچه
-سال قبل در آفريقاي شرقي مي 200,000در حدود ) Homo sapiens(طبق توافق علمي فعلي، بشر امروزي

سال قبل شجره  6000هايي با قدمت حداقل وراثت از ديرباز مورد توجه بشر بوده است؛ كنده كاري. زيسته است
ها و پزشكان فيلسوف. باشندهاي يال اسب ميدهد كه نشان دهنده نحوه انتقال برخي ويژگيهايي را نشان مينامه

شود كه از خون هاي مهم انسان توسط مني تعيين مييونان باستان مثل ارسطو و بقراط بر اين باور بودند كه ويژگي
كشف اسپرم و تخمك در قرن هفدهم . كندقاعدگي به عنوان محيط كشت و از رحم به عنوان انكوباتور استفاده مي

هاي با بررسي شجره Pierre de Maupertuis. خط بطلاني بر اين باور بود) DeGraaf(وك و دگراف توسط ليون ه
جوزف آدامز  .داكتيلي و آلبينيسم به تفاوت در نحوه توارث اين دو بيماري پي بردصفات و اختلالاتي مانند پلي

اي ها بيانيهوراثتي بيماري فرضي هايهاي متفاوت توارث را شناسايي و در مورد ويژگيمكانيسم) 1818-1756(
 .براي مشاوره ژنتيك در نظر گرفته شد ايبه عنوان پايه بيانيهه اين منتشر كرد ك

است كه نتايج حاصل ) 1828-84(درك فعلي ما از ژنتيك انساني مديون كارهاي كشيش اتريشي، گريگور مندل
 1900در سال  هاي مندليافته .منتشر كرد 1865 را در سال) Pisum sativum(هاي گياه نخود فرنگي از آميزش

تاييد شد و بدين ترتيب قوانين مندل  Tschermakو  De Veris ،Corrensسال پس از مرگ وي توسط  16درست 

اولين بار در  ژناصطلاح  .ها و چگونگي وراثت آنها در نظر گرفتتوان كشف ژنكارهاي مندل را مي. دوباره كشف شد

خود كلمه پانژن . اقتباس شد) ارايه شده توسط دي وريس( از كلمه پانژن) Johanssen(جانسن توسط  1909سال 
اكنون اصطلاح . توسط داروين به كار رفته است 1868گرفته شده كه در سال ) Pangenesis(از اصطلاح پانژنزيس

 . رودژني به كار ميتكهايي با نقايص ژني و بيماريبه پاس كارهاي مندل به الگوي توارث صفات تك مندلي

كروما به ، chromosome( هاهاي رنگ آميزي سيتوژنتيكي كروموزومپس از پيشرفت تكنيك 19از نيمه قرن 
 1842در سال ) C. Von Nagli(ها توسط ناجلي كروموزوم. مشاهده شدند) معناي رنگ و زوما به معناي جسم، بدن

والتر  1902در سال . به كار رفت 1888در سال ) W. Waldyer(توسط والدير  كروموزوماصطلاح . كشف شدند

هاي ها را حاملين عاملبه طور مستقل كروموزوم) Theodour Boveri(و تئودور بوري ) Walter Sutton(ساتن 
تئوري كرموزومي ساتن را به تئوري ژن ) Thomas Morgan(سپس توماس مورگان . ها عنوان كردندوراثتي يا ژن

برگرفته از  omeو ) ، كلمه آلماني براي ژنgenom(اصطلاح ژنوم كه ادغامي از كلمه ژنوم  1920در دهه  .تبديل كرد
بعد از برقراري ارتباط بين توارث مندلي و كروموزوم، تعداد كروموزوم . كروموزوم بود، وارد فهرست لغات علمي شد

، يعني سه سال بعد از 1956اما در سال . ن شدعدد عنوا Theophilus Painter (48(انسان توسط تئوفيلوس پينتر 
) Tjio-Levan(توسط تيجو لوان ) كروموزوم 46(ها، تعداد صحيح كروموزومDNAپيشنهاد الگوي صحيح ساختار

) و به  كمك كارهاي قبلي فرانكلين و ويلكينز(توسط واتسون و كريك  DNAساختار  1953در سال . مشخص شد
حين كار ) Griffith(گريفيث  1928كشف شده بود و در سال  1849كلئيك در سال البته قبلا اسيد نو. كشف شد

اصل تواند بوسيله چيزي كه او مي هاي يك سويهروي دو سويه استرپتوكوكوس متوجه شده بود كه ويژگي
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0Fترانسفورماسيون

ي به باكتر )R( زا با كپسول ناصافتبديل باكتري غير بيماري(ناميد، به ديگري منتقل شود1

و ) Maclyn McCarty(، مكلين مك كارتي )Oswald Avery(اوسوالد آوري ).  ) S(بيماري زا با كپسول صاف
-هنگامي كه آزمايش روي استرپتوكوكوس پنومونيا را تكرار مي 1944در سال ) Colin MacLeod(كولي مك لود 

 .لاعات وراثتي استعامل ترانسفورماسيون و حاوي اط) DNA(نشان دادند اسيد نوكلئيك  كردند،

 اش معروف است توارث خاصي كه امروزه توارث وابسته به جنس يا جان دالتون كه به دليل تئوري اتميx مي-

به نام دالتونيسم  به همين خاطر رنگ كوري. و هموفيلي مشاهده كرد) كوررنگي(گوييم در رنگ كوري 
)Daltonism (نيز معروف است. 

  باره مطرح شد و مقاله او تقريبا همزمان توسط دي وريس كار مندل دو 1900در سال)De Veris از هلند( ،
نقل قول گرديد  و اين مرحله آغاز ) از اتريش Von Tschermak(و ون تسچر ماك ) از آلمان Correns(كورنز 

 .حقيقي ژنتيك پزشكي بود

  اولين صفت تك ژني توسط ويليام باتسون)William Bateson ( گارود و آرچيبلد)Archibald Garrod (
در اين بيماري به دليل ناتواني بيمار در . آنها پيشنهاد دادند كه آلكاپتونوري يك بيماري مغلوب است. شناسايي شد

در نوزادان تغيير رنگ پوشك بچه . شودمتابوليسم هموجنتيسيك اسيد، ادرار اين افراد در معرض قليا يا هوا تيره مي
 .الان به آرتريت در مفصل بزرگ مستعد هستندشود و بزرگسديده مي

  گارود با توجه به اينكه در بيماري آلكاپتونوري ارثي يك فرايند شيميايي دخيل است، براي اولين بار اصطلاح

 .به كار برد 1908را در سال ) inborn error of metabolism( خطاهاي مادرزادي متابوليسمي

 و محل جهش مشخص شد نتيكي است كه درسطح مولكولي تعيين شدصفت ژ اولين شكل داسي خوني كم .
پروتئين، توالي تغيير يافته هموگلوبين را مشخص  يابي توالي زحمت پر روش با 1957 درسال) Ingram(اينگرام 

 .نمود

  نحوه توارث اولين ژن انساني مربوط به صفت رنگ كوري توسط ويلسون 1911در سال ،)Wilson ( به صورت
 .اعلام شد Xوزوم مسته به كروواب

 يوسيك كويكتور مك)Victor Mckusick (ژني را به صورت ها و صفات تكپزشك آمريكايي ليست بيماري
كرد، تا اينكه بعدا اين كاتالوگ به صورت الكترونيكي از طريق اينترنت به عنوان چاپ مي 1966كاتالوگي از سال 

OMIM در دسترس قرار گرفت. 

 سركه در امروزه ازمگس. تكميل شد1999 سال در ملانوگاستر درزوفيلا بازي ميليون 180 ژنوم ابيي توالي 
 .شودتكوين استفاده مي بيولوژي هايزمينه

  به پايان ) دو سال زودتر از زمان برنامه ريزي شده( 2003شروع شد و در سال  1990پروژه ژنوم انسان از سال
 .ژنوم انسان توالي يابي شد%  99/99ود حدپروژه ژنوم انسان  در .رسيد

                                                            
1Transforming principle  
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  تكنيكي به نام هاپلوتايپ ژنتيكي پيش از لانه گزيني  2006در سالPGH1F

در اين تكنيك همانند . معرفي شد 1
PGD2F

آن براي يك سري  DNAشود و يك سلول از رويان جدا مي) IVF(، پس از انجام لقاح در آزمايشگاه  2
شوند، بدون اينكه نيازي به اطلاعات قبلي و دقيقي از با ژن دارند بررسي ميكه پيوستگي نزديك  DNAماكرهاي 

 .جهش عامل بيماري داشته باشيم

  اولين گزارش نقشه هاپلوتايپي  2007در سال)Haplotype Map ( ميليون  3,1باSNP  در دسترس قرار
هاي ژنتيكي كه در آن مناطق واريانت پيدا كردن مناطقي از كروموزوم بود HapMapهدف پروژه بين المللي . گرفت

 .بين افراد مختلف يكسان هستند

  هدف از اين پروژه توالي يابي . منتشر گرديد نتايج 2010شروع و در  2008وم در ژن 1000پروژه بين المللي
هاي مورد  در جمعيت% 1هاي ژنتيكي با حداقل فراواني فرد از مناطق مختلف دنيا براي پيدا كردن تنوع 1000ژنوم 

 .هم اكنون فازهاي ديگر پروژه در حال انجام است. مطالعه بود

ها و چگونگي ها و صفات از والدين به زادهدر واقع مطالعه مكانيسم توارث است كه به عنوان انتقال ويژگي ژنتيك

يكي براي يك يا ژنوم كه حاوي اطلاعات ژنت) functional unit( به واحد عملكردي ژن. شودبروز آنها تعريف مي

 25000هاي موجود كمي بيش از ژنوم انسان بر اساس تخمين. شوداست گفته مي) RNAپروتئين يا ( چند محصول
) مثلا در مرگ و مير قبل از تولد(هاي ژنتيكيهاي حوزه پزشكي سهم بيماريطي قرن بيستم با پيشرفت. ژن دارد

ي موارد با عوامل منحصرا ژنتيكي ثابت باقي مانده، اما به دليل كاهش با اينكه احتمالا تعداد واقع. افزايش يافته است
هاي مزمن البته در بيماري. هاي ژنتيك در كل افزايش يافته استها، مقدار نسبي بيماريساير عوامل مثل عفونت

تيك به خاطر ، به طور قطع سهم ژن)مثل آلزايمر، تخريب ماكولار، كارديوميوپاتي و ديابت شيرين(دوره بزرگسالي
 . افزايش اميد به زندگي افزايش يافته است

  بروز)Incidence :(به ميزان موارد جديد بيماري در هنگام تولد دلالت دارد. 

  شيوع)Prevalence :(به نسبتي از جمعيت مبتلا در هر زمان اشاره دارد . 

 به دليل كاهش اميد به زندگي و اين . شيوع يك بيماري ژنتيكي معمولا كمتر از ميزان بروز آن است
 .باشدهاي دير شروع شونده مي بيماري

  فراواني)Frequency:( اين واژه اغلب در محاسبه . اين اصطلاح واژه عمومي است و ويژگي علمي ندارد

 .شودفراواني ژني معادل با بروز در نظر گرفته مي

  مادرزادي)Congenital:( تمام . لحظه تولد بيماري وجود داشته باشد شود كه دربه بيماري گفته مي

مثل (هاي مادرزادي ژنتيكي نيستندو تمام ناهنجاري) بيماري هانتينگتون(اختلالات ژنتيكي مادرزادي نيستند 
 ).سندرم الكل جنيني

                                                            
1Preimplantation Genetics Haplotype 
2Preimplantation Genetics Diagnosis 
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و  ،ژنوتيپتركيب ژنتيكي فرد را . شودبيماري ارثي نوعي بيماري ژنتيكي است كه از والدين به فرزند منتقل مي

به جايگاه يك ژن بر روي كروموزوم يا . گويندمي فنوتيپبيان ژنوتيپ به صورت صفت يا بيماري قابل مشاهده را 

. شودگفته مي آللهاي يك ژن در جمعيت شود و به هر يك از نسخهيا جايگاه ژني گفته مي لوكوس DNAمولكول 

تواند خيلي بيشتر جمعيت تعداد آلل ها براي يك ژن مياما در . تواند داشته باشدهر فردي براي يك ژن دو آلل مي
اختلالات ارثي به . اي مشخص و در تمام افراد گونه يكسان استها براي هر گونهها در روي كروموزومجايگاه ژن. باشد

 چند عامليو ) سندروم داون( كروموزومي، )مانند آلكاپتونوري، آلبنيسم و سيستينوري( تك ژنيصورت مرسوم به 

، هاي ژنتيكي سوماتيك اكتسابيبيماري. شوندتقسيم مي) مانند شكاف كام و لب، فشار خون و ديابت شيرين(

ها در طول هايي قرار دارند كه بر اثر تجمع جهشدر اين گروه بيماري. گروه ديگري است كه بايد در نظر گرفت
كه بيماري ارثي ) McCune- Albright(برايت آل-آيند، مانند سرطان غير ارثي، سندرم مك كيونزندگي بوجود مي

ها بيشتر با افزايش سن، بروز اين نوع بيماري. است GNAS1هاي سوماتيكي بعد لقاح در ژن نيست و ناشي از جهش

 .آيندوجود ميه نيز در اثر تغييرات كروموزوم ميتوكندي ب اختلالات ميتوكندري .شوندمي

  7تا  5تقريبا حدود . ه نخست بارداري يك ناهنجاري ژنتيكي وجود داردهاي سه ماهدرصد سقط 50تا  40در 
هاي شناخته ششم تمام بارداري-داراري ناهنجاري كروموزومي هستند و حدود يكهاي شناخته شده درصد بارداري

 .شوندمي) miscarriage(شده سقط 

 2  1هاي كروموزومي هنجاريبروز نا. درصد همه نوزادان حداقل يك ناهنجاري عمده دارند 3تا
200

و %) 0,5( 

1 تك ژني
100

 .است%) 1(

 يادگيري و مرگ و  مشكلات و هاناشنوايي هاي دوران بچگي،نابينايي درصد 50 عامل ژنتيكي هايناهنجاري
 .كنندسالگي مبتلا مي 25درصد از جمعيت انساني را در سن  5همچنين . باشندمي ميرها

 

 ژنتيك پايه
 ها و قوانين مندل آزمايش

در هر آزمايش . مندل صفات متضاد را مورد مطالعه قرار داد در آزمايشات توليد مثلي بر روي نخود فرنگي،
هاي خالص سازي براي مثال در آميزش سويه. نخودهايي را انتخاب كرد كه تنها در يك صفت با هم متفاوت بودند

از خودلقاحي . دهند، بلند بودندنشان مي F1كه با ) First Filial(هاي كوتاه تمامي نوزادان نسل اوله بلند با سويهشد
 F1صفاتي كه در هيبريدهاي ). 1-1شكل (آيد به دست مي 1به  3، هر دو گياه بلند و كوتاه به نسبت F1گياهان 

) Recessive( مغلوبشوند ديده مي F2كه دوباره در نسل  و آنهايي) Dominant( غالبيابند به عنوان تظاهر مي

شود كه پيشنهاد مندل اين بود كه هر يك از صفات مورد مطالعه به وسيله يك جفت فاكتور كنترل مي. ناميده شدند
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هاي سازي شده با دو ژن يكسان كه در آميزشبه گياهان كاملا خالص. رسدهر يك از آنها از يكي از والدين به ارث مي

هتروزيگوت كه داراي يك ژن بلندي و يك ژن كوتاهي هستند  F1و گياهان هيبريد  هموزيگوتاول به كار رفتند 

. شودگفته مي يا به اختصار آلل) Allelomorph( آللومورفهاي مسئول صفات متضاد نيز به ژن. شوداتلاق مي

 ).2-1شكل (ت روش ديگر براي تعيين ژنوتيپ در فرزندان، تهيه مربع پانت اس

3Fيكنواختيريزي شد كه به قوانين هاي مندل، سه اصل اساسي پايهبر اساس آزمايش

4Fتفكيك، 1

 جور شدن، و 2

5Fمستقل

 .معروف هستند3

 

يكسان و  F1تمام فرزندان نسل ) AA×aa(هاي متفاوت با آميزش دو هموزيگوت با آلل: قانون يكنواختي

صفات با هم مخلوط ) blendingفرضيه آميخته شدن يا (تصور قبلي به عبارتي ديگر برخلاف . هتروزيگوت هستند
 .هاي بعدي دوباره ظاهر شوندتوانند در نسلشوند و مينمي

 

تواند از آنها را در هر بار مي يبراي هر صفت خاص است و تنها يك) آلل(هر فرد داراي دو ژن : قانون تفكيك

استثناهاي . گردندهاي مستقل ميژن از هم جدا شده و وارد گامت هاي يكدر هنگام تقسيم ميوز آلل. منتقل نمايد
ها هاي يك ژن هنگام تقسيم اول ميوز به دليل عدم تفكيك كروموزومدهد كه آللنادر اين قانون زماني رخ مي

)nondisjunctionتوانند از هم جدا شوندنمي) مراجعه كنيد 2 ، به فصل. 

 

هاي مختلف، به طور مستقل از هم در انتقال به فرزندان تفكيك ناعضا جفت ژ: قانون جورشدن مستقل

هاي ها به صورت مستقل از هم بر روي رشتهشوند، كروموزومميوز هنگامي كه تترادها تشكيل مي Iدر پروفاز. شوند مي
ه ويژه هاي موجود بر روي يك كروموزوم بكند، زيرا ژناين مطلب هميشه صدق نمي. گيرنددوك تقسيم قرار مي

 ).مراجعه كنيد 8 ، به فصلlinkage(اندهاي مجاور تمايل دارند با هم به ارث برسند زيرا آنها به هم پيوسته ژن
 

                                                            
1Uniformity  
2 Segregation  
3 Independent assortment  
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 هاي آلل، ژنتيك، هموزيگوت و هتروزيگوت به وسيله واژهBatesonهاي غالب و مغلوب به وسيله مندل و ، واژه
 .اندپيشنهاد شده Johannsenه وسيله هاي ژن،فنوتيپ و ژنوتيپ بواژه

  معمولا . دهد اثر غالب داردفنوتيپ خود را نشان مي) مغلوب(هنگامي كه آللي با وجود حضور آلل هاي ديگر
 .شودنشان داده مي) a(و مغلوب با حروف كوچك) A(آلل غالب را با حروف بزرگ 

 البته فراواني هر آلل بايد . شودتعريف مي فيسمپلي مورهاي متعدد براي يك لوكوس به عنوان وجود آلل

 .گيردهاي نادر قرار مياگر فراواني آللي كمتر از يك درصد باشد جزو آلل. بيشتر از يك درصد باشد

 كند اما دليل نقص ژنتيكي نيست بلكه محيطي استهنگامي كه فنوتيپ مشابه يك بيماري بروز مي: فنوكپي .

 .B12يا كاهش هموگلوبين به خاطر كمبود ويتامين . آيدبوجود مي Dكمبود ويتامين مثل راشيتيسم كه در اثر 

 شنوا نابراي مثال داشتن فرزند . هاي ژني متفاوتهاي يكسان ناشي از عوامل ژنتيكي با جايگاهفنوتيپ: ژنوكپي

 .باشدهاي متفاوت مياز دو والد ناشنوا، بدليل اينكه ناشنوايي والدين به خاطر نقص در ژن

 

 تشخيص خالص بودن يك ژنوتيپ
 آزمون كراس) الف

) Testcross(دهد، مشخص شود از آزمون چليپايي اي كه فنوتيپ غالب را نشان ميبراي اينكه ژنوتيپ دانه
در . شوددهد آميزش داده مياي كه صفت مغلوب را نشان ميدر اين آزمون دانه مورد نظر با دانه. شوداستفاده مي

و اينكه  يكي از آزمايشات توليد مثلي مندل 1-1شكل 
 ).برگرفته ار كتاب امري(كردچگونه نتايج را تفسير مي

هاي متفاوت تفكيك مربع پانت نشان دهنده روش. 2-1ل شك
ها و تركيب آنها در دومين آميزش فرزندان حاص از شكل ژن
تهيه مربع پانت روش ساده براي نشان دادن تركيبات . 1-1

برگرفته از (هاي مختلف استها در آميزشاحتمالي گامت
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 .دهندميها صفت غالب را نشان باشد تمام زاده) هموزيگوت( ه ژنوتيپ دانه خالص صورتي ك
Aa Aa

Aa

×

⇓      
Aa Aa

Aa aa

×
⇓

1 1
2 2

 

 )صفت غالب)     (صفت مغلوب(     )صفت غالب(

 

 خودلقاحي و لقاح با والد) ب

در اين . است) Backcross( لقاحي يا لقاح با والد روش ديگر براي تشخيص ژنوتيپ موجودي با صفت غالب خود
در صورتي كه بين فرزندان صفت مغلوب ديده شود نتيجه . شودروش موجود با خود يا يكي از والدين آميزش داده مي

 .شود كه ژنوتيپ موجود هتروزيگوت بوده استگرفته مي

 

 هيبريد... هاي تري، تترا و آميزش
 ها را براي تكهيبريد، ابتدا نسبت... ، تترا و هاي تريژنوتيپي و فنوتيپي در آميزش هايبراي بدست آوردن نسبت

 .كنيمتك صفات بدست آورده و برحسب ژنوتيپ مورد نظر در هم ضرب مي

 هستند؟ AABBDdee با خودش داراي ژنوتيپ AABbDdEeهاي حاصل از آميزش چه نسبيت از زاده :مثال

  1 :به تنهايي AA نسبت ژنوتيپ

1 :به تنهايي BB نسبت ژنوتيپ
4

 

1 :به تنهايي Dd نسبت ژنوتيپ
2

 

1 :به تنهايي eeنسبت ژنوتيپ
4

 

 
1
32

=1
4

×1
2

×1
4

 AABBDdee نسبت ژنوتيپ =1×

 

 )هاي يك ژنبين آلل(ها ارتباط بين آلل
مثل . شودمي) شودمغلوب مي(مانع از بروز اثر آلل ديگر) غالب(در اين حالت يك آلل : غالب و مغلوبـ 1

 .هاي كوتاه و بلند در نخود فرنگي صفت

هنگامي كه دو آلل اثر خود را كامل  ):incomplete dominanceيا  semidominance( نيمه غالبيتـ 2
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 هاي سفيد و قرمزمثلا در آميزش گل. دهندبروز نمي
aa

  ×  (سفيد)
AA

 (قرمز)
 

   ⇓ 

     
Aa

⇓

  (صورتي)

aa1
4

 سفيد
   Aa1

2
 صورتي

     AA1
4
 قرمز

 

 
هاي گروه مثل آلل. دهندهنگامي كه هر دو آلل اثر خود را همزمان بروز مي): Codominance( هم غالبيتـ 1

 .ژنوتيپي برابر هستندهاي فنوتيپي و در هر دو مورد ذكر شده نسبت. هاي لكوسيت انسانآنتي ژنو  ABخوني 

 

 )هاي مختلفهايژنآلل بين( هاآلل بين ارتباط
در اپيستازي،يك ژن كه اپيستاتيك . شودهاي غير آلل بر روي هم اپيستازي گفته ميبه اثر متقابل ژن: اپيستازي

)epistatic (شود اثر ژن غير آلل ناميده مي) ،هيپوستاتيكhypostatic (پوشاندرا مي . 
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-A توضيح هامتقابل بين ژن اثر
/B- 

A-
/bb aa/B- aa/bb 

 F2 9 3 3 1هاي چهار فنوتيپ مجزا در نسبت بدون اثر

اثر مكملي 
)complementary( 

ــر دو ژن لازم    ــب از ه ــل غال ــك آل ــپ، ي ــروز فنوتي ــراي ب ب
رويـدادي كـه درآن والـدين، فنوتيـپ مغلـوب را بـروز       .است
را نشـان  ) Wild type( دهند ولي فرزند فنوتيپ اصـلي  مي
 .دهد مي

9 7 

 1اپيستازي غالب 
ــك ژن   ــب ي ــل غال ــل را   ) A(آل ــل ژن مقاب ــر دو آل ــر ه اث

 .اپيستاتيك است bو  Bنسبت به  A. پوشاند مي
12 3 1 

 2اپيستازي غالب 
را ) B(اثـر آلـل غالـب ژن مقابـل     ) A(آلل غالـب يـك ژن   

 .دهدفنوتيپ خود را بروز مي Aتنها در نبود  B. پوشاند مي
13 3  

 اپيستازي مغلوب
مغلوب يك ژن اثر هر دو آلـل ژن مقابـل را    هموزيگوت آلل

 مثلا گروه خوني بمبئ. پوساندمي
9 3 4 

 اپيستازي با اثر 
 شونده جمع

دو  -A-/Bمـثلا  . كنـد هر ژن يك محصول نهايي توليد مـي 
 .كنندهر كدام يك رنگ توليد مي -aa/Bو   A-/bbرنگ، 

9 6 1 

 1 15 .كنندهاي غالب هر دو ژن فنوتيپ يكسان ايجاد ميآلل زمضاعف بار
 

 .كندهاي ژن متفاوت را تعديل ميآلل يك ژن اثر فنوتيپي آلل):modifying gene( هاي تعديل كنندهژن

Gene redundancy :نبود يك ژن توسط ژن . از نظر عملكرد وجود يكي از دو ژن براي بروز فنوتيپ كافي است
 .شودداده مي ديگر پوشش

Intergenic suppressor :گردددر اين حالت اثر فنوتيپي يك جهش توسط جهش سركوبگر در ژن ديگر برمي 
 ). شود ولي جهش همچنان وجود دارديعني اثر جهش اولي پوشانده مي(

 

 هاي كشندهژن

1از F2هاي ژنوتيپي در در اين حالت نسبت. شوندهايي كه در حالت هموزيگوتي موجب مرگ ميژن
4

 :1
2

:1
4

 

1به 
3

 :2
3

 . كندتغيير مي 

 

 هاي چندگانهآلل
 ABOگروه خوني 

 A ،Bقرار دارد و شامل سه آلل 9بر روي كروموزوم  ABOژن . شودتوسط چند آلل ايجاد مي ABOگروه خوني 
 Bو  Aهاي هر يك از آلل. غالب و نسبت به يكديگر هم غالب هستند Oنسبت به آلل Bو  Aهاي آلل. باشدمي Oو 
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 Bو  Aآنزيم هاي كدشده توسط . كندمحصولي را كد نمي Oكند، در صورتي كه آلليك آنزيم ترانسفراز را كد مي
 .چهار اسيد آمينه با هم تفاوت دارندتنها در 

 
 
 

 
 
 
 

 
 

 )Rhesusاز ميمون(گروه خوني رزوس 
در اين گروه بيش . است ABOدومين سيستم مهم از نظر باليني بعد از سيستم ) Rh(سيستم گروه خوني رزوس 

دو ژن نزديك به هم بر روي . هستند eو  D ،C ،c ،Eژن وجود دارد كه مهمترين آنها پنج آنتي ژن آنتي 50از 
از (را  eو  C ،c ،Eچهار آنتي ژن  RHCEو ژن  D، آنتي ژنRHDژن . دنكناين پنج آنتي ژن را كد مي 1كروموزوم 

آنتي ژن  .شوندهاي چند گانه محسوب نمياين گروه جزو آلل. كندكد مي) طريق اسپلاسينگ متناوب

Dآنتي ژن . خاصيت آنتي ژني قوي داردd  وجود ندارد، بلكه نبود آنتي ژنD ) يعني حذف ژنRHD (را نشان مي-

-Rhهاي قرمز با آنتي ژن خون دريافت كنند، بر عليه گلبول) DD(مثبت  Rhاگر از افراد ) dd(في من Rhافراد . دهد

D به همين خاطر در مادران . كنندبادي توليد مي آنتيRh  منفي كه براي اولين بار با يك جنينRh مثبت )Dd (
دن مادر بر عليه آنها آنتي بادي توليد جنيني وارد خون مادر شده و ب Rhهاي شوند، حين زايمان آنتي ژنحامله مي

براي حل  .شودمثبت باشد جنين دچار كم خوني هموليتيك مي Rhهاي بعدي اگر جنين دوباره در حاملگي. كندمي
توليد شده توسط (بر عليه آنتي بادي هاي  IgGكه حاوي ) RhoGAM(اين مشكل در بارداري اول محلول روگام 

جنين  Dآنتي ژن  با اين تجويز از فعال شدن سيستم ايمني مادر بر عليه. شودجويز مياست ت Dضد آنتي ژن )  مادر
 .شودجلوگيري مي

 ABOهاي ها و فنوتيپانواع ژنوتيپ
 نوع آنزيم ژنوتيپ فنوتيپ

O OO ندارد 
A AA  ياAO N- استيل گالاكتوز ترانسفراز 
B BB  ياBO گالاكتوز ترانسفراز 

AB  N- استيل گالاكتوز ترانسفراز و گالاكتوز ترانسفراز 
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 فنوتيپ بمبئي
اين گروه خوني اولين بار در بمبئي . فنوتيپ بمبئي يك نوع گروه خوني نادر و مثالي از اپيستازي مغلوب است

) فوكوزيل ترانسفراز(ترانسفراز -Hوجود آنزيم  ABO هاي خونيدر حالت طبيعي براي تشكيل گروه. هند كشف شد
 ترانسفراز گالاكتوز و ترانسفراز گالاكتوز استيل -Nهاي بعد از اين آنزيم، آنزيم. به عنوان اولين آنزيم ضروري است

-Hدر فنوتيپ بمبئي آنزيم . هاي قرمز اضافه كنندهاي سطحي گلبولهاي مربوطه را به آنتي ژنتوانند قندمي
و  Aهاي خوني گروه تواند، نميBو  Aهاي به همين خاطر فردي با فنوتيپ بمبئي با وجود ژن. ترانسفراز وجود ندارد

B با فنوتيپ بمبئي فردي  .را بروز دهد)hh-- (هاي خونيتواند به همه گروهمي ) در صورت سازگار بودنRh ( خون
هاي خوني افراد با ژنوتيپ هاي معمول، گروهتست. خون بگيردتواند بدهد، ولي تنها از فردي با فنوتيپ بمبئي مي

اگر نوزاد فنوتيپ غير بمبئي داشته باشد و مادر فنوتيپ ).Ohدر واقع ( دهندنشان مي Oرا ) -hhBيا  -hhA(بمبئي
 ).Rhمانند مورد (تواند موجب هموليز در نوزادان شودبمبئي، مي

 

 :دهندا تغيير ميهاي فنوتيپي مندلي رهايي كه نسبتعامل
هايپرپلازي ( هاي چندگانهآلل، )مانند سقط خودبخودي رويان در هموزيگوت بودن يك آلل( آلل كشنده

6Fمادرزادي چندگانه

7Fنفوذ، )فنوتيپ بمبئي( اپيستازي، )ABOگروه خوني ( هم غالبيت، )1

با وجود داشتن : متغير2

8Fپلي داكتيلي(دهند ژن مورد نظر، فنوتيپ را بروز نمي

9Fبيان متغير، )3

هاي متفاوتي از يك فنوتيپ يك ژنوتيپ شدت: 4

پلي (در نفوذ، بروز يا عدم بروز فنوتيپ مورد نظر است، اما در بيان متغير، شدت بروز  . دهدرا نشان مي شخصصم

10Fپليوتروپي، )1پورفيري، نوروفيبروماتوز  داكتيلي،

ژن  به عبارت ديگر يك. يك ژن اثرهاي فنوتيپي مختلفي دارد: 5

يك فنوتيپ : ناهمگني ژنتيكي،  فنوكپي، )پورفيري، سندرم مارفان(بيش از يك اثر قابل تشخيص روي بدن دارد 

 ). ناشنوايي(شود هاي مختلفي ايجاد ميتوسط ژن

 

 برخي از اصطلاحات مهم ژنتيك

 عملكردي واحد به ژن: ژن)functional unit (محصول چند يا يك براي ژنتيكي اطلاعات حاوي كه ژنوم 

است كه اطلاعات ژنتيكي لازم  DNAاي از به زباني ديگر ژن قطعه. شودمي گفته است) RNA يا پروتئين معمولا(
 .براي يك يا چند محصول عملكردي را داراست

                                                            
1Congenital adrenal hyperplasia 
2Penetrance  
3 Polydactyly 
4 Variable expressivity  
5Pleiotropy  
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 مثلا براي ژن . هاي مختلف يك ژنفرم: آللABO هاي مختلف كند، آللكه گروه خوني را مشخص مي

A1،A2  ،B1  جود داردو... و. 

 ژن كاذب )pseudogene:( هاي توالي. ژن غيرعملكرديDNA رونويسي واحد يك خصوصيات تمام كه 

اند و ها بعد از مضاعف شدن دچار جهش شدهاين ژن .كنندنمي توليد عملكردي محصول هيچ اما دارند را عملكردي
 .اندرا از دست دادهتوانند توليد كنند، يا اصلا توانايي رونويسي محصول عملكردي نمي

 كاذب پردازش شده ژن )processed pseudogene:( اي از نسخهDNA  كه از رويmRNA  ساخته

 .شوندها ايجاد ميدر انسان بيشتر توسط رتروترانسپوزون. ها فعال نيستنداين ژن. شده است و وارد ژنوم شده است

 تواند توسط ژن يا عوامل تنظيمي اشغال شده باشدمي جايگاه معيني روي كروموزوم كه):جايگاه ژني( لوكوس. 

 شود و ميتوكندري گاهي تنها به مواد ژنتيكي داخل هسته گفته مي. كل مواد ژنتيكي يك ارگانيسم: ژنوم

 .شودمحسوب نمي

 هاي همولوگكروموزوم )homologs chromosomes:(هايي كه به صورت زوج هستند و از نظر كروموزوم

دري از والد پدري و ديگري از والد ما هايكي از كروموزوم .شكل، محل سانترومر و باندها مشابه يكديگر هستند اندازه،
 .رسدبه ارث مي

 خزانه ژني )gene pool :(هاي افراد يك جمعيتمجموعه ژن. 

 هتروزيگوت مضاعف )Double hterozygote:(  مانند  .ژني هتروزيگوت باشدفردي كه در هر دو جايگاه
AaBb 
 هتروزيگوت مركب )Compound heterozygote(: هاي هنگامي كه در يك جايگاه ژني دو آلل با ويژگي

، در يك جايگاه ژني دو آلل به صورت هتروزيگوت ABمثلا در گروه خوني . متفاوت به صورت هتروزيگوت وجود دارند
اه، دو آلل جهش يافته مغلوب كه جايگاه جهش متفاوتي از اين اصطلاح بيشتر در مواردي كه در يك جايگ. وجود دارد

 . شودنسبت به هم دارند وجود دارد، استفاده مي

 همي زيگوس )Hemizygous:( مثلا انسان مذكر . حالتي كه تنها يك آلل از يك ژن وجود داشته باشد

 هارا آلل همولوگ همان ژنزي. همي زيگوس است Xو همچنين كروموزوم  Yهاي روي كروموزوم نسبت به بيشتر ژن
هاي واقع روي هر قطعه كروموزومي كه در كروموزوم اين اصطلاح براي ژن. روي كروموزوم همولوگ وجود ندارد
 .شودهمولوگ حذف شده نيز استفاده مي

 هموگامتي و هتروگامتي )homogametic& heterogametic:( هاي جنسي انسان ماده كه كروموزوم

XX  هاي جنسي در صورتي كه انسان مذكر با كروموزوم. كندتوليد مي) هموگامي(هاي مشابه دارد، گامتXY 
 .كندتوليد مي) هتروگامي(هاي غير مشابه گامت

 هتروزيس )heterosis ( ياhybrid vigor :به . هاهاي هتروزيگوت در مقايسه با هموزيگوتبرتري ژنوتيپ

معروفترين مثال افراد هتروزيگوت . شودنيز گفته ميبرتري هتروزيگوتي  و) overdominance(اين حالت فوق غالب 
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 AA(هاي داسي شكل هستند كه در مناطق مالارياخيز نسبت به افراد هموزيگوت با سلول) AS(به آلل هموگلوبين 
 .شوندبه مالاريا مبتلا مي AAميرند و افراد از كم خوني مي SSافراد . برتري دارند) SSيا 

 ريدهيب )hybrid:( هيبريد يا دو رگه . شودهاي متفاوت دارند هيبريد گفته ميبه افراد هتروزيگوت كه آلل

يا ) دي هيبريد(، دو ژن )منوهيبريد(اند و در يك ژنافرادي هستند كه از آميزش والدين هموزيگوت به وجود آمده
 .شودت استفاده مياغلب هم معني هتروزيگو. هتروزيگوت هستند) مولتي هيبريد(چند ژن 

 شايستگي )fitness :( توانايي نسبي جاندار در زنده ماندن، توليد مثل و انتقال صفات به نسل بعد در مقايسه

 .با بقيه

 هاپلوتايپ )haplotype:( رسند و با يكديگر پيوستگي ها كه به صورت يك واحد به ارث ميگروهي از آلل

 .دارند

 ها اگر از يك ناين ژ. دهندعملكرد مرتبط به هم انجام ميكه ابه از نظر توالي هاي مشژن: هاي همولوگژن

،و اگر در )هاهاي همولوگ بين گونهيعني ژن(اورتولوگباشند،  زايي بوجود آمدهدر طول تكامل طي گونه ژن اجدادي

) هاي آلفا و بتا گلوبينژن مانند( پارالوگبوجود آمده باشند ) معمولا در يك كروموزوم(يك گونه طي مضاعف شدن 

كننده دارند هاي پارالوگي كه عملكرد هم پوشانيژن .هستند هاهاي ژني جزو پارالوگخانواده. شودگفته مي
redundancy گويندمي. 

 دارهاي خانهژن )housekeeping gene:( ها بيان ثابتي شود كه در تمام يا اغلب سلولهايي گفته ميبه ژن

 .ها براي متابوليسم سلول ضروري استرا محصول اين ژنزي. دارند

 خانواده ژني )gene family :(هاي مرتبط به هم كه از نظر عملكردي تفاوت خفيفي با هم اي از ژنمجموعه

 .آيندها از طريق مضاعف شدن ژن اجدادي بوجود مياين ژن. دارند

 

 هاها و آميزشانواع ژنوتيپ
 .كنيمها به ترتيب زير عمل ميها و فنوتيپها، ژنوتيپگامتبراي پيدا كردن تعداد 

 .هاي هتروزيگوت استجفت ژن معرف 2n ،n :هامحاسبه انواع گامت

در غير اين صورت انواع . ها رابطه غالب و مغلوبي داشته باشند، در صورتي كه ژن3n :هامحاسبه انواع ژنوتيپ

 .شوندهاي مختلف در هم ضرب ميهاي حالت ژنوتيپ

در غير اين صورت انواع . ها رابطه غالب و مغلوبي داشته باشند، در صورتي كه ژن2n :هامحاسبه انواع فنوتيپ

 .شودهاي مختلف در هم ضرب ميهاي حالت فنوتيپ
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 ـــــــــــــــــــــــــ سوالات كنكور كارشناسي ارشد ژنتيك انسانيــــــ 

 )سال اخير 10( 1392-1393تا  1383-1384از سال  
 

84- 83 

 :شود هاي زير حاصل ميهايي با نسبتفنوتيپ RrYy × rryyبر اساس اصول مندل در دورگه سازي . 1

 1 (9:3:3:1 2 (1:1:1:1 3 (1:2:2:1 4 (3:1 

 

85-84 

 شود؟ كه يك آلل مانع بيان آلل ديگر شود چه ناميده مي) non-allelic(هاي غير آلل اثر متقابل ژن. 2

 1 (Epitopic 2 (Episomic 3 (Epigenetic 4 (Epistasis 

به  AaBBCcdd × AaBbCcDdها در بين فرزندان آميزش ها و تعداد كل ژنوتيپتعداد كل فنوتيپ. 3

 :ترتيب از راست به چپ برابر است با

 24و  16) 4 36و  4) 3 36و  8) 2 18و  8) 1 

 باشد؟هاي خوني زير ميهداراي كداميك از گرو hhAOفردي با ژنوتيپ . 4

 1 (A 2 (O 3 (Oh 4 (h 

 شود؟اي كه در آن يك نسخه از آلل مغلوب با تظاهر فنوتيپي همراه است، چه ناميده ميپديده. 5

 1 (Dominance  2 (Pseudo-Dominance 

 3 (Semi-Dominance  4 (Co-Dominance 

 

86-85 

ه ترتيب چه تعداد فنوتيپ و چه تعداد ب AaBbCcDdee × AaBBCcddEeدر آميزش مندلي . 6

 ژنوتيپ در بين فرزندان آنها خواهيم داشت؟

 1 (16  ،72 2 (16 ،32 3 (32  ،32 4 (32  ،72 

 كند؟هاي متفاوت ايجاد ميچه تعداد گامت AaBBCcموجودي با ژنوتيپ . 7

 1 (16 2 (8 3 (4 4 (2 
 

 )بدون سوال( 87-86                                                          
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88-87 

 كند؟هاي ژنتيكي صدق ميهاي زير در مورد بيماريكداميك از گزينه. 8

 كمترآن در هنگام تولد ) incidence(يك بيماري ژنتيكي بطور معمول از ميزان بروز ) prevalence(شيوع ) 1 
 .است

 .زادي هستندهاي مادرهاي ارثي در واقع همان ناهنجاريناهنجاري) 2 
هاي تشخيص داده شده در سه ماهه نخست بارداري، يك ناهنجاري كروموزومي درصد تمام سقط 5تا  4در ) 3 

 .وجود دارد
دهند، از الگوي غالب اتوزومي سالگي به بعد فنوتيپ خود را نشان مي 30هاي ژنتيكي كه از سن ناهنجاري) 4 

 .كنندپيروي مي

 شود؟هاي خوني زير ميدايش كداميك از گروهباعث پي Hژن اپيستاتيك . 9

1 (O- 2 (O+ 3 (Oh 4 (H+ 

هاي ژنتيك تك ژني تهيه كرده است كه به طور كداميك از دانشمندان زير فهرستي براي بيماري. 10

 مرتب در حال اصلاح و تكميل است؟

 Victor Mc Kusick) ب  Maclyn Mc Carty) الف 
 Rosalind Franklin) د  William Bateson) ج 
 

90-89 

هاي زير و هيپوپلازي مادرزادي آدرنال به ترتيب مثالي از كدام پديده) Bambay(هاي بمبئي فنوتيپ. 11

 است؟

 )penetrance(اپي ستازي و قدرت نفوذ ) 2 هاي چندگانه اپي ستازي و آلل) 1 
 ژنتيكي و غالبيت ناقص  ناهمگني ) 4  فنوكپي و هم غالبيت) 3 

 صحيح است؟ Rhهاي گروه خوني م عبارت در خصوص ژنكدا. 12

 .شوددر اثر جهش نابجا توليد مي dآلل) 1
 .شوندمربوط به يك لكوس توليد مي mRNAدر  Alternative splicingدر اثر  D ،E ،Cسه آنتي ژن ) 2
 .واقع شده است Xها در ناحيه شبه اتوزومي كروموزومي يكي از لكوس) 3

 .كنندرا توليد مي D ،E ،Cهاي  دو لكوس، آنتي ژن
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91-90 

 در خصوص تاريخچه كشفيات كدام گزينه درست است؟ . 13

 تجيو ولوان، تعداد صحيح كروموزوم انسان 1956) 1 
 DNAكريك و واتسون؛ ساختار مولكولي  1958) 2 
 كرموزوم فيلادلفيا 1970) 3 
 21لانگدون داون؛ اساس كروموزومي تريزومي  1959) 4 

 اصل جور شدگي مستقل صفات مندلي با كدام گزينه زير منافات دارد؟. 14

 1 (linkage 2(Homoplasmy 3 (Anticipation 4 (Association 

 به چه مفهوم است؟ Filialواژه . 15

 وابستگان درجه دوم) 2  وابستگان درجه سوم) 1 
 فرزند يا فرزندان) 4  جد پدري يا مادري) 3 

16 .Genocopy ؟يعني 

 هاي هر سلول يا موجود زندهمجموعه كامل از ژن) 1 
 هاي يكسان واقع در جايگاه ژني يك بيماريژن) 2 
 فنوتيپ يكسان با علل ژنتيكي متفاوت) 3 
 هاي متفاوت با علل ژنتيكي يكسانفنوتيپ) 4 

 هاي همولوگ در چيست؟تفاوت كروموزوم. 17

 هاانواع آلل) 4 هانانواع ژ) 3 هاتعداد آلل) 2 ها تعداد ژن) 1
 

92-91 

 هاي مادرزادي صحيح است؟ كدام عبارت در مورد ناهنجاري. 18

 .شوندهاي ژنتيكي از نظر خاستگاهي مادرزادي محسوب ميهمه ناهنجاري) 1 
 .مادرزادي به اين مفهوم است كه ك وضعيت و يا بيماري به هنگام تولد موجود باشد) 2 
 .شوندكي در ارتباط با سن آغاز، مادرزادي محسوب ميهاي ژنتيهمه ناهنجاري) 3 
 .باشندهاي مادرزادي غير ارثي بوده و مربوط به عوامل دوران بارداري مياكثر ناهنجاري) 4 

نمايند به ترتيب از توليد مي Aa ،AAbbCc ،AaBbهاي هايي را كه افراد با ژنوتيپانواع گامت. 19

 راست به چپ چند تا است؟

 1 (1 ،2 ،4 2 (2 ،4 ،2 3 (2 ،2 ،4 4 (2 ،4 ،8 
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 دارد؟ قرار اينترنتي پايگاه دركدام انسان، وراثتي بيماريهاي فهرست. 20

 1 (Hap Map 2 (Ensemble 3 (1000 genomes 4 (OMIM 

 

93-92 

اگر علايم يك بيماري به دليل عوامل محيطي ايجاد شود و فنوتيپ آن مانند فنوتيپ يك بيماري تك . 21

 ي باشد، اين وضعيت چه نام دارد؟ژن

 فنوكپي) 4 بيان متغير) 3 چند اثري) 2 ناهمگني) 1 

 شود؟در كدام بيماري زير ديده مي) Heterozygote advantage(برتري هتروزيگوتي . 22
 سندرم هورلر) 4 آنمي داسي شكل) 3 آلكاپتونوري) 2 نروفيبروماتوز) 1
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 ــــــــ )سال اخير 10(كارشناسي ارشد ژنتيك انساني اسخنامه تشريحي سوالات كنكور ـــ پ

 . صحيح است» 2«گزينه  -1

Rr Yy x rryy RrYy rrYy rryy

: : : : : :

→ + +

⇒

1 1 1
4 4 4

1 1 1 1 1 1 1 1
4 4 4 4

 

 . صحيح است» 3«گزينه  -2
 . صحيح است» 2«گزينه  -3

Aaفنوتايپ 2ژنوتايپ و 3 Aa AA,Aa,aa× → ⇒ 
BBفنوتايپ1ژنوتايپ و 2 Bb BB,Bb× → ⇒ 
Ccفنوتايپ 2ژنوتايپ و 3 Cc CC,Cc,cc× → ⇒ 
Ddفنوتايپ 2ژنوتايپ و 2 dd Dd,dd× → ⇒ 

 مجموع=فنوتايپ8ژنوتايپ و  36
 . صحيح است» 3«گزينه  -4
 . صحيح است» 4«گزينه  -5

ا اثر فنوتيپي خود ر) و جهش يافته wild typeغالب و مغلوب، يا (هر دو آلل ) codominance(در هم غالبيت 
همانند يك هتروزيگوت نمايان  يا غالبيت ناكامل فنوتيپ) semidominance(غالبيت  هولي در نيم. دهندنشان مي

مو نيمه غالبيت ديده  رشد ژن مورد در براي مثال. در اين حالت اثر فنوتيپي كمتر از حالت هموزيگوتي است. شودمي
 كـاملا  BBهموزيگوته درحاليك بوده طاس نسبتا Bbهايهتروزيگوت دارند، نرمال موي bbهايهموزيگوت. شودمي

 .غالبيت مربوط به يك آلل است هبايد توجه داشت كه هم غالبيت مربوط به يك جفت آلل و نيم .باشندمي طاس
 . صحيح است» 1«گزينه  -6

 .كنيمرا بدست آورده و سپس در هم ضرب مي و فنوتيپ ابتدا براي هر ژن تعداد ژنوتيپ

 . صحيح است» 3«ه گزين -7
Aa

AaBBCc BB
Cc

→
 →
 →

2  امتگ
  امتگ1
 امتگ2



⇒ × × =2 1 2 4  

 
 . صحيح است» 1«گزينه  -8
 . صحيح است» 3«گزينه  -9

 . صحيح است» 2«گزينه  -10

 . صحيح است» 1«گزينه  -11
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 . صحيح است» 4«گزينه  -12
 . صحيح است» 1«گزينه  -13
 . صحيح است» 1«گزينه  -14
 . صحيح است» 4«گزينه  -15
 . صحيح است» 3«گزينه  -16
 . صحيح است» 4«گزينه  -17
 . صحيح است» 2«گزينه  -18
 . صحيح است» 3«گزينه  -19
 . صحيح است» 4«گزينه  -20
 . صحيح است» 4«گزينه  -21

 . صحيح است» 3«گزينه  -22
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 چرخه سلولي
كـه هسـته را    سيتوپلازمو يـك   هستهزير ميكروسكوپ نوري، هر سلول داراي يك جسم رنگ پذير تيره به نام 

سيتوپلاسم واجد . ها است و يك ناحيه رنگ پذير تيره تر به نام هستك داردهسته حاوي كروموزوم .احاطه كرده است
هـا در بيوسـنتز   شـبكه اندوپلاسـمي بـا ريبـوزوم    . تفاوتي داردهاي مسيتوپلازم ارگانل. باشدمي) cytosol(سيتوزول 

هاي سلولي است، ميتوكندري توليد انرژي را دستگاه گلژي مسئول ترشح فراورده. ها درگير هستندها و ليپيدپروتئين
 .رندهاي سمي نقش داها در تخريب و انهدام ضايعات سلولي و مولكولها و ليزوزومبر عهده دارد، و پراكسيزوم

هاي انسان بـا تقسـيم سـلولي زيـاد شـده تـا اينكـه در بلـوغ         تعداد سلول) ديپلوئيد(بعد از لقاح و تشكيل زيگوت 
در كشت سلولي سيكل سلولي پستانداران حـدود  . به يك تعادلي بين تكثير سلولي و مرگ سلولي برسد) سلول1014(

 رشد سلول، مضاعف شـدن سـنترومر   ( G1هاي  فازكه شامل  سيكل سلولي از اينترفاز. كشدساعت طول مي 30-20
ميتـوز و  ( Mشـود و فـاز   مـي ) آمـاده سـازي فاكتورهـاي لازم بـراي ميتـوز     ( G2و  )DNAهمانند سـازي  ( S، ...)و

هـاي همولـوگ   همانند سازي كروموزوم. كشدحدود يك الي دو ساعت طول مي Mفاز . تشكيل شده است) سيتوكينز
. كنـد كه ديرتر از همـه هماننـد سـازي مـي    ) غير فعال شده X(ها  Xرد به جز يكي از گيمعمولا همزمان صورت مي

هـاي مختلـف متفـاوت    براي سلول G1طول زمان . ساعت است 16-24هايي با تقسيم سريع حدود اينترفاز در سلول
طور طـولاني مـدت   در اين فاز سلول به . شود G0خارج شده و وارد فاز  G1تواند از فاز سلول طبق شرايط مي. است

توانند تمايز نهايي خود را انجام ها مياين سلول. ماندمي) خوابيده( dormantدر حالت غير تقسيم شونده و نه حالت 

هاي بدن بـدين گونـه   بيشتر سلول. داده و به صورت غير برگشت پذير به يك سلول با عملكرد مشخص در بيايند

ماننـد تـا بـا تحريـك     مـي ) quiescent(يابند و در حالـت خـاموش   ميتمايز ن G0هاي بعضي اوقات سلول .هستند

 . و تقسيم شوند G1خارجي دوباره وارد 

بـه   Sورود بـه  . هـا ، پروتئين، ليپيـد و كربوهيـدرات  RNA: شوددو برابر مي DNAهمه چيز به جز  G1در فاز 
آسـيب ديـده داشـته     DNAته باشند يا هايي كه حداقل مقدار رشد لازم را نداشاز ورود سلول. شودشدت كنترل مي

 . هيچ نقطه كنترلي وجود ندارد G2و ورود به  Sبعد از اتمام . شودجلوگيري مي Sباشند به 
 .كندسپري مي G0يا  G1سلول بيشتر زمان خود را در 

) اسـپرم و تخمـك  (هاي ديپلوئيد در بدن كـه توليـد گامـت    گروهي از سلول :يا زاينده) germ line(رده ژرم 

 .كنند مي

 .شودهاي غير رده ژرم سوماتيك گفته ميبه سلول): somatic(هاي سوماتيك سلول

ــوزوم ــدار  كروم ــلول DNAو مق ــداد  ي س ــا تع ــا را ب ــوزوم) n(ه ــاوت كروم ــاي متف ــوزومي(ه ــه كروم : مجموع
chromosome set ( كه مقدارDNA )C (براي انسان . كنندتعريف ميn   كرومـوزوم و   23برابـرC ابـر  برpg5/3 

 .است

 )n2(و ديپلوئيد ) n(مثلا هاپلوئيد . كروموزومي) n(كروموزومي  به تعداد كپي مجموعه ):ploidy(پلوئيدي 
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شـود ماننـد   گفتـه مـي  ) nulliploid( نولي پلوئيدهاي غير تقسيم شونده فاقد كروموزوم بوده و بعضي از سلول

 . هاي ماهيچهشود مانند سلولگفته مي پلي پلوئيدرند كه بعض ديگر چندين مجموعه كروموزومي دا. گلبول قرمز

: هاي دختري انتقال يابد بايد سه عنصر ساختاري داشته باشدكروموزوم براي اينكه با صحت كپي شده و به سلول
 سنترومر، محل شروع همانندسازي و تلومر

 

 تقسيم سلولي
فاكتورهاي داخلـي صـحت تقسـيم    . شودتنظيم ميهاي خارجي تكثير سلولي توسط فاكتورهاي داخلي و سيگنال

ترئـونين كينازهـاي   /دو فـاكتور سـرين  . كننـد كنترل مـي ) checkpoints(سلولي را در مراحلي به نام نقاط بازرسي 
ها در طـول تقسـيم تقريبـا    CDKغلظت . و سيكلين مهمترين فاكتورهاي كنترلي هستند) CDK(وابسته سيكلين 

هاي متفاوت در فازهاي مختلف تقسيم توليد و سيكلين. ها متصل شونده بايد به سيكلينثابت است اما براي فعال شد
مهمتـرين مرحلـه    G1/Sمـرز  ). شـود كه تا زمان حضور هورمون رش توليد مـي  Dبه جز سيكلين (شوند تخريب مي

 . شودبه تقسيم ميهاي خارجي با نام ميتوژن سلول تحريك با حضور سيگنال. براي جلوگيري از تقسيم سلولي است
با تحريك هورمون رشـد  ): وجود دارد Dدر انسان سه نوع ( Dسيكلين ) 1: شودسه سيكلين ساخته مي G1طي 
غلبـه كـرده و بـا     ) CDK )CKIهاي يابد كه بر مهاركنندهبا رشد سلول سطح آن تا جايي افزايش مي. شودسنتز مي

اين فسفريلاسيون . شودمي Rb/E2Fدر ساختار  Rbون موجب فسفريلاسي Cyclin D-CDK4/6 ايجاد كمپلكس
هـاي  شود و سنتز پـروتئين آزاد شده و وارد هسته مي E2F. كندرا بسيار كم مي E2Fبه فاكتور رونويسي Rbتمايل 

 Eبيـان خـود و سـيكلين     E2F. اصلي ترين نگهبان سيكل سلولي اسـت  Rb. كندرا فراهم مي Sمورد نياز براي فاز 
)E1  وE2 (سيكلين . دهدرا افزايش ميE )Cyclin E-CDK2 ( در اواسطG1 شود، براي ورود به فاز فعال ميS 

شود كه براي سنتز مي A سيكلين  Sقبل شروع   .كندكمك مي Rbمورد نياز است و به افزايش فسفريلاسيون اوليه 
 . و ادامه آن مورد نياز است Sورود به 

 Cyclin A-CDK2  تا آخر مرحلهG2 سنتز سيكلين . ماندفعال باقي ميB )Cyclin B-CDK1 (  از اوايـل
G2  شروع و تا پايانM ادامه دارد . 
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 .دهدسيكل سلولي سه نقطه كنترلي اصلي نشان مي. 1شكل 

 )1شكل ( در سيكل سلولي وجود دارد) checkpoint(سه نقطه وارسي يا كنترلي اصلي

 G1/Sنقطه وارسي 

ايـن مـرز توسـط    . شـود ه اي دارد، زيرا سلول اگر از اين مرز عبور كند متعهد به ميتوز مـي اين نقطه اهميت ويژ
Cyclin E-CDK2 اگر . شودكنترل ميDNA  آسيب داشته باشد ورود به Sاگر آسـيب غيـر   . شودبلوكه مي

آسـيب   نيـز نقـاط كنترلـي ديگـري وجـود دارد و در حضـور       Sدر داخل . دهدقابل ترميم باشد آپوپتوز رخ مي
DNA  از همانندسازي ازorigin شودجديد جلوگيري مي. 

 G2/Mنقطه وارسي 
وابسـته اسـت بـه فعـال شـدن       Mورود بـه  . ها تكميل شده باشدهمانندسازي و ترميم آسيب Mبراي ورود به 

Cyclin B-CDK1  توسط فسفاتازCDC25C . تكميل نبودن همانندسازي يا ترميم از طريقchk1  و مهار
CDC25C  مانع فعال شدنCDK1 شودمي. 

نقطه وارسي دوك 
 )يا ميتوز(

-سيكلوزوم تحريك مي) APC )anaphase promoting complexجدا شدن كروماتيدها در آنافاز توسط 
-اگر كينوتوكوري بـه دوك . كندرا تخريب مي) cohesin(و كوهزين  A ،Bكوئيتين ليگاز، سيكلين يوبي. شود

توجـه  .(كننـد جلـوگيري مـي   APCاز فعال شـدن   Madو  Bubهاي نباشد پروتئينهاي ميكروتوبولي متصل 
درست است كـه  . كندفرق مي)  گيردر سرطان كولون تك، APC(با ژن سركوبگر تومور APCداشته باشيد كه 

هاست اما پـروتئين ايـن ژن جـزو    ها به كروموزومپايدار كردن اتصال ميكروتوبول APCيكي از عملكردهاي ژن 
anaphase promoting complex نيست(. 
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سلول براي وارد شدن به سيكل سلولي بايد فاكتور رشد و مواد غذايي ): restriction point(نقطه محدودكننده 
كنتـرل   () Rbيك نقطه حياتي با نام نقطه محـدود كننـده اسـت كـه توسـط پـروتئين        G1در  داخل . داشته باشد

دن سلول ارزيابي و در صورت عبور از ايـن نقطـه سـلول بـراي تقسـيم سـلولي متعهـد        در اين نقطه آماده بو. شود مي
 .بعد از عبور از اين مرحله است Cyclin D-CDK4/6به نظر عملكرد . شود مي

هـاي يكسـان از   ميتوز توليد سـلول . هاي سوماتيك و ميوز در رده ژرمميتوز در سلول: دو نوع تقسيم سلولي داريم
 .كندهايي با تنوع ژنتيكي توليد مييوز گامتنظر ژنتيكي اما م

 

 ميتوز
هاي جنيني و بـا ميـزان كمتـري در    ميتوز در همه بافت. شوددر ميتوز يك سلول به دو سلول دختري تقسيم مي

 هـا قبل از ورود به ميتوز كروموزوم. دهدرخ مي) نورون(هاي تمايز يافته نهايي هاي بالغين به استثناي سلولاكثر بافت
 46سـلول داراي   Sدر پايـان فـاز   . شـوند بـه دو كروماتيـد مشـابه تبـديل مـي      Sدر فـاز   DNAطي همانند سـازي  

در تقسيم ميتوز به ندرت ممكن است كراسـينگ اوور بـين   . است) 4C(با دو كروماتيد براي هر كدام ) 2n(كروموزوم
 ).loss of heterogenesity(اين امر در ايجاد سرطان مهم است . كروماتيدهاي خواهري رخ دهد

هـاي مضـاعف   كه در سنترومر به هم متصلند و طي ميتـوز كرومـوزوم   DNAيكي از دو كپي يكسان  :كروماتيد

 .آورندشده را بوجود مي

گفتـه   IIميـوز  / ي يكسان بعـد از جـدا شـدن سـنترومرها طـي ميتـوز       DNAبه دو كپي  :كروموزوم خواهري

 .لوگ ممكن است اشتباه گرفته شوداين عبارت با كروموزوم همو. شود مي

DNA  ي همانند سازي شده توسط كمپلكس پروتئيني كوهزين)cohesin (   در طول كنار يكديگر نگـه داشـته
هـا بـه جـز سـنترومر از كرومـوزوم جـدا       ها براي آماده شدن براي تقسيم كوهزينبا فشرده شدن كروموزوم. شوندمي
 .شوند مي

ميتـوز يـك فراينـد پشـت     . روندهاي دختر ي ميوماتيدها از هم جدا و به سلولميتوز فرايندي است كه جفت كر
 .شوندسرهم است اما براي مطالعه بهتر به پنج مرحله قراردادي تقسيم مي
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 مشخصات مرحله

 )قبل: pro(پروفاز 
 هاي ميتوزي، شكستن سيستم ميكروتوبولي سلول، حركـت آغاز فشرده شدن كروموزوم، شروع تشكيل دوك

 هاها به سمت قطبسنتروزوم

 پرومتافاز
هـاي ميتـوزي، حركـت    هـا بـه دوك  شود، اتصال كرومـوزوم اي اين فاز شروع ميبا از بين رفتن غشاي هسته

 ها به سمت مركزكروموزوم
 متافاز 

)meta :مركز، بين( 
هـا در مركـز بـين دو     مشوند، قرارگيري كرومـوزو ها حداكثر فشردگي رادارند، كروماتيدها ديده ميكروموزوم

 شوندديده مي Xها به شكل قطب ، كروموزوم

 آنافاز

هـا آنافـاز شـروع    با شروع جدا شدن طولي كروماتيدهاي خواهري در سنترومر و حركت آنها به سمت قطـب 
و پس از تخريب مهركننـده تنظيمـي   )Separase(آنافاز با فعال شدن پروتئاز بزرگي به نام سپاراز . شودمي

هـا مـانع تخـرب    عدم اتصال يا اتصال نادرست سنترومرها به ميكروتوبـول . گرددآغز مي) securin(رينسكو
-را تخريـب مـي  ) cogesion(سپاراز كمپلكس كـوهزين  . شودمي) هانقطه بازرسي همايش دوك(سكورين 

 .داردكوهزين كروماتيدهاي خواهري را در سنترومر و بازوها متصل به هم نگه مي.  كند

 )هدف: telo(لوفاز ت
كروماتيـدهاي خـواهري   . شـود مرحله تلوفاز شروع مي CDK1و غير فعل سازي  Bپس از تخريب سيكلين 

اي ايجـاد و كروماتيـدها از   پوشـش هسـته  . ها رسيده اندهاي مستقل هستند به سنتروزومكه الان كروموزوم
 .آيندحالت فشردگي درمي

 .دهدوجود دارد كه تقسيم سلولي حقيقي در اين مرحله رخ مي) پلاسمتقسيم سيتو(بعد از تلوفاز سيتوكينز 

 

 ميوز
 : ميوز و ميتور سه تفاوت اساسي دارند. است) 1n) (اووسيت، اسپرماتوزوا(هاي هاپلوييد هدف ميوز توليد گامت

سوماتيك و  هايميتوز در سلول)2كروموزوم،  23كروموزومي است اما ميوز گامتي با  46محصول ميتوز سلول ) 1
ميتوز ) 3. گيردگيرد اما ميوز تنها در تقسيم نهايي توليد گامت صورت مينيز تقسيمات اوليه در توليد گامت انجام مي

تقسـيم  ( IIو ) reduction divitionتقسيم كاهشـي،  ( Iاي است اما ميوز از دو تقسيم ميوز يك فرايند تك مرحله
فرايندي پيچيده اسـت كـه در ايـن فراينـد نـوتركيبي از       Iميوز . ه استتشكيل شد) Equational divitionبرابر، 

توليـد سـلول    Iهدف ميـوز  . دهدرخ مي) نه كروماتيدهاي خواهري(هاي همولوگ طريق كراسينگ اور بين كروموزوم
1n  2(كروموزوميC (فـاز ميـوز   پرو. ميوز نيز از چهار مرحله پروفاز، متافاز، آنافاز و تلوفاز تشكيل شده اسـت . استI 

در . اين مراحل با ميكروسكوپ نـوري قابـل تشـخيص هسـتند    . شودپيچيده بوده و به پنج مرحله جداگانه تقسيم مي
در مـرد كـه از طريـق منـاطق سـودواتوزومال       Yو  Xشـوند بـه جـز    هاي همولوگ با هم جفت مـي پروفاز كروموزوم

)Psedoautosomal region: PAR ( در انتهاي بازوهاي كوتاه)اتصال (شوند خود به هم متصل مي) و بلندend 

to end (ها متفاوت بوده و به صـورت جسـم جنسـي    كنند كه نسبت به بقيه بي والانتو ايجاد بي والانت جنسي مي
)sex body ،bar body  يا sex chromatin (هاي جفت نشـده  بخش. شودمتراكم دراوايل پاكي تن مشاهده مي

يق فسفريلاسيون نوكلئوزوم از لحاظ رونويسي غير فعال بـوده و متـراكم شـدن زودهنگـام از     از طر Yو  Xكروموزوم 
 .كندكراسينگ اور بين نواحي جفت شده جلوگيري مي
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 Iپروفاز ميوز 
 مشخصات مرحله

 كنندمي شروع به فشرده شدنها كروموزوم. گرددها لپتوتن آفاز ميبا مشاهده كروموزوم )نخ مانند(لپتوتن 
 زيگوتن 

 )جفت شدگي(
 جفت شـدن شروع بـه   كمپلكس سيناپتونمالهاي همولوگ در طول طي فرايند سيناپس توسط كروموزوم

 .رودسيناپس كروموزومي از تلومرها شروع و به سمت سنترومرها پيش مي  .كنندمي

 )ضخيم شدن(تن پاكي

به هـر جفـت كرومـوزوم    . شودروع ميبا تكميل كمپلكس سيناپتونمال پاكي تن ش.  مرحله اصلي ضخيم شدن
اي تجمـع مـاهواره  . دهـد در ايـن مرحلـه رخ مـي   كراسينگ اور . شـود گفته مي) يا تتراد(همولوگ بي والانت 

)satellite association (بـراي ايـن تجمـع    . دهـد هاي آكروسنتريك نيز در ايـن مرحلـه رخ مـي   كروموزوم
 .دهندهاي تكراري سيناپس ميتوالي كروموزوم هاي غير همولوگ آكروسنتريك از طريق

 ديپلوتن 
 )ظاهر دوتايي(

متصل بـه هـم   )كياسماتااصطلاحا (هاي كراسينگ اور شوند اما در محلهاي همولوگ از هم جدا ميكروموزوم
يعني براي هر ميوز در هر . كنندكياسماتا ايجاد مي   3و  2، 1ها بر طبق طول حدود كروموزوم. مانندباقي مي

هـاي  حداقل يك كياسما براي هر بازوي كروموزوم بـه اسـتثنا بـازوي كوتـاه كرومـوزوم     ( 55مت مرد حدود گا
وجود كياسـماها  ). بيشتر%  50شاد (در ميوز زنان تعداد كياسماها بيشتر است ). 18آكروسنتريك و كروموزوم 

بـه نظـر   . دارنـد كنار هم نگه مـي ها را در ها ضروري است و تا آنافاز كروموزومبراي جداشدن صحيح كروموزوم
 .كنندو ميتوز ايفا مي IIرسد آنها نقشي مانند سنترومر در ميوز مي

 دياكينز 
 )فشردگي بيشتر(

 .رسندمي نهايت فشردگيها به كند و كروموزومهاي همولوگ پيشرفت ميجدا شدن كروموزوم

 
 IIميـوز   Iبعد از ميوز . شودو اووسيت ثانويه گفته ميبه گامت هاي ايجاد شده اسپرماتوسيت ثانويه  Iبعد از ميوز 

فشرده تـر از   IIها در ميوز كروموزوم. گيردمعمولي انجام مي) تقسيم سنترومرها(بدون ورود به اينترفاز همانند ميتوز 
هـا در  زومكرومـو )1:  شودميوز علاوه بر توليد سلول هاپلوئيد موجب تنوع ژنتيكي نيز مي.  كروموزوم ميتوزي هستند

يعني هر گامـت بـراي هـر    ). طبق قانون سوم مندل(شوندبه صورت مستقل از هم در بي والانت جدا مي Iپروفاز ميوز 
هاي والدين  و تركيب احتمالي در گامت  223اين فرايند موجب . تواند همولوگ پدري يا مادري را بگيردكروموزوم مي

به چندين گامت اصـطلاحا   DNAپخش شدن . در نتيجه كراسينگ اور) 2 .شودميتركيب احتمالي در زيگوت   246
 .نام دارد) gene shufflin(برخوردن ژني 

) nondisjunction(عـدم تفكيـك   . شـود ناميده مي) disjunction(جدا شدن دو كروموزوم همولوگ تفكيك 
ايـن فراينـد   . دختري وارد شـوند افتد كه هر دو كروموزوم همولوگ در يك بي والانت به يك سلول هنگامي اتفاق مي

 .براي مثال اين فرايند عامل اصلي ايجاد سندرم داون است. دهداغلب طي اووژنز رخ مي

دو كروموزوم (به هر جفت كروموزوم همولوگ بي والانت ) Iپروفاز ميوز (درتقسيم سلولي . دو ظرفيتي :بي والانت

 .شودگفته مي) چهار كروماتيد در يك واحد(يا تتراد ) در يك واحد
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 گامتوژنز
 اووژنز

 20-30با ) PGC(هاي زايشي اوليه سلول. شوداووژنز بر خلاف اسپرماتوژنز تا حد زيادي در زمان تولد تكميل مي
 5در جنـين  (نـد  kكرا ايجاد مي) primordialهاي اووسيت( تقسيم متوالي در چند ماه اول زندگي جنيني اووگني

سلول به تخمك  400هزار و از اين تعداد حدود  200ميليون، در زمان بلوغ  2زمان تولد  ميليون، در 8/6ماهه حدود 
ماهگي جنيني با اتمام امبريوژنز ، اووگني با آغاز ميوز شروع به بلوغ به اووسـيت اوليـه    3در حدود .). شوندتبديل مي

فـاز ديـاكينز كـه بعـدا ديكتيـوتن      (ديكتيـوتن  هاي اوليه در فاز توقف بلوغ به نام در زمان تولد تمام اووسيت. كندمي
 IIاما ميـوز  . كنندشود و اووسيت ثانويه را ايجاد ميبعد از شروع تخمك گذاري تكميل مي Iميوز . هستند)ناميده شد

در تقسيمات سـلولي در  . شودجسم قطبي و يك تخمك ايجاد مي II  ،3بعد از ميوز . شودتنها بعد از لقاح تكميل مي
  Iميـوز   پروفـاز  طـولاني در توقـف  .  شـود هاي دختري تقسـيم نمـي  ن سيتوپلاسم به صورت مساوي به سلولميوز زنا

و بـالا رفـتن ميـزان اخـتلالات     مسـن   در اووسـيت زنـان   nondisjunctionاحتمالا موجب افزايش ) سال 50-40(
  .شودمي )advanced maternal ageهمراه با (  كروموزومي

 

 اسپرماتوژنز
بيضـه  ) seminiferous(هاي سـميني فـروس   اسپرماتوژنز در لوله. كشدروز طول مي 60-65وژنز حدود اسپرمات

دهـد و سـپس شـروع بـه بلـوغ بـه اسپرماتوسـت اوليـه         تقسيم انجام مي 30بعد از بلوغ اسپرماتوگني . گيردانجام مي
اسپرماتيدها بدون هيچ تقسيمي . آيدوجود مياسپرماتيد ب IIاسپرماتوسيت ثانويه و بعد از ميوز  Iبعد از ميوز . كند مي

اسـپرماتوژنز در  . ميليون اسپرماتوزوا وجود دارد 100-200در هر انزال . شوندبالغ تبديل مي) هااسپرم(به اسپرماتوزوا 
ساله حاصل چندصـد تقسـيم ميتـوزي     50بنابراين يك اسپرماتوزوا در يك مرد . گيردطول عمر بدون وقفه انجام مي

كه در نتيجه ) advanced paternal age(ديده شده است  de novoهاي غالب اثر سن بالاي پدر در جهش. است
 . دهندرخ مي DNAاشتباهات همانندسازي 

عبـارت كوتـاه   ) ovumجمـع  : ova(و اوا ) Spermatozoa(عبارت كوتاه براي اسپرماتوزوا) Sperms(هااسپرم
 .است) Oocytes(براي اووسيت 

 .شودگفته مي) اسپرماتيوم: بدون تحرك(هايي با قدرت تحرك وا جمع اسپرماتوزون بوده و به اسپرماسپرماتوز

 .اسپرماتوسيت ثانويه و اووسيت ثانويه ديپلوئيد هستند
 

 ژنوم بندي سازمان

 ژنوم انسان

ژنـوم   :ژنوم انسان از دو قسـمت تشـكيل شـده    ژنـوم ( پـروژه ژنـوم انسـان   . اي و ژنوم ميتوكندريهسته
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. بـه پايـان رسـيد   ) دو سال زودتر از زمـان برنامـه ريـزي شـده    ( 2003شروع شد و در سال  1990از سال  )ايهسته

در ايـن روش  . بـود ) hierchial shotgun method( ايروش ضربت مرتبهاستراتژي مورد استفاده در اين پروژه 

-سپس توالي يـابي مـي   ات بزرگ به كوچكسپس بعد از تبديل اين قطع. شدندژنوم به قطعات بزرگ قطعه قطعه مي

مكان اين قطعات بزرگ قطعه قطعه شده قـبلا  روي ژنـوم تعيـين شـده بودنـد و درون كرومـوزوم باكتريـايي        . شدند
 Craig Venterبـه مالكيـت    Celeraيك شركت خصوصي به نام  1999در . شدندنگهداري مي) BAC(مصنوعي 

. آغاز كـرد ) whole genome shogun approch( روش ضربتي كل ژنومتوالي يابي ژنوم را از طريق استراتژي 

و پـس از  )  BACبه جاي قطعات بـزرگ در  (شدنددر اين روش كل ژنوم مستقيما به قطعات كوچك قطعه قطعه مي
ي هـا اي بر مبناي تـوالي توسط آناليز گسترده رايانه) هاچيدمان قطعات روي كروموزوم(توالي يابي ترتيب اين قطعات 

 .شد هم پوشان درست مي

) اين تعداد باز براي يك هاپلوتايپ اسـت (بوده ) Gb 3/3  ،pg 5/3 =C( ميليون جفت باز 3286 ،ايژنوم هسته

نـوع   RNA .(24ژن  6000هزار ژن كدكننده پـروتئين و بـيش از    25تا  20(هزار ژن است  25-30و حاوي حدود 
از نظـر سـاختاري   . باشـد مي) مگاباز 45(كوچكترين كروموزوم  21و ) مگاباز 279(بزگترين  1كروموزوم كه كروموزم 

بيشـترين چگـالي   . تقسيم شـود () و مناطق هتروكروماتين ) هاي فعالحاوي ژن(تواند به مناطق يوكروماتين ژنوم مي
،  4 ه�ایغني از ژن و كروموزوم 22و 19هاي كروموزوم. شودديده مي) sub-telomeric(ژني در نواحي زيرتلومري 

تعداد ژن ) ژن 104(كمترين  Yو كروموزوم ) ژن 2706(بيشترين  1كروموزوم . به نسبت فقير از ژن هستند Xو 18
بوده و در رنگ آميزي كروموزومي بـا گيمسـا بـه صـورت      GCنواحي غني از ژن داراي درصد بالاي . باشندرا دارا مي

كد كننده پـروتئين اسـت   ) هايعني تنها اگزون(از كل ژنوم %  1,1تنها . شوندرنگ آميزي مي) يا همان روشن( منفي 
از ژنـوم  %  5اين  . باشدمي RNAهاي هاي تنظيمي ژن و ژناز ژنوم حاوي توالي%  E. coli  ،90 (% ،4در باكتري (

-مـي  آن را شامل%  24ها حدود دهند كه اينترنها تشكيل ميژنوم را ژن%  25. اي شديدا محافظت شده استهسته

ها عملكردي يـا نـويز   گيرد، مشخص نيست چه مقدار از اين رونويسيژنوم رونويسي صورت مي%  85حداقل از . شوند
ــه  ــس زمين ــي) background noise(پ ــندم ــدود . باش ــاز 200ح ــاتين  %)  6,5(مگاب ــان هتروكروم ــوم انس از ژن

، بـازوي كوتـاه   Yبيشـتر كرومـوزوم   هـا شـامل سـانترومر، تلومرهـا،     ايـن بخـش  . هستند) constitutive(ساختاري
 .19و  16، 9، 1هاي و مناطق نزديك سانترومر كروموزوم) 22، 21، 15، 14، 13(هاي آكروسنتريك كروموزوم

 

 هاژن
درصد بقيـه ژنـوم    40تا  30. نسخه تكراري كم استيا ) unique(اي ي تك نسخهDNAكل ژنوم %  70تا  60 

است كه در جـدول زيـر دسـته بنـدي     ) از متوسط تا شديد(تكرار شونده  DNAهاي متعددي از شامل حاوي كلاس

 هـاي ژنـي  خانواده) divergency(تكامل با مضاعف شدن ژني و واگرايي تكـاملي  رسد در طي به نظر مي. اندشده

فا و هاي آلمانند خوشه(اند جمع شده )cluster( خوشه يـك   تنهـا در  هـاي ژنـي  برخي از خـانواده . اندبوجود آمده
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هاي مختلـف  و برخي ديگر در چندين خوشه كه در سرتاسر ژنوم روي كروموزوم )  11 و  16بتاگلوبين در كروموزوم 
هاي ژنممكن است توليد هاي مضاعف شده اين ژن). كه چهار خوشه دارد HOXمانند هوموباكس (پراكنده هستند 

يـا  ، )هاي كاذب درون مجموعه آلفـا و بتـا گلـوبين    نند ژنما(را بدهند  ) سودوژن(هاي كاذب ژن به نام فاقد عملكرد
برخـي مضـاعف    .)قرمـز -هـاي سـبز  هاي دخيل در بينـايي رنـگ  مانند ژن(ممكن است عملكرد مشابهي داشته باشند 

-نيـز مـي   قطعات ژنيشوند بلكه حاوي تنها اگزون است، اين قطعات مضاعف شده را ها كل ژن را شامل نميشدگي

  reverse transcriptaseها از طريـق عملكـرد آنـزيم    البته سودوژن). Iكلاس  HLAر خانواده ژني مثلا د(نامند 

ناميـده   يا سودوژن رتروترانسپوزان سودوژن پردازش شدهآيند كه در اين حالـت  نيز بدست مي mRNAروي 

ناميـده   )retrogene( رتـروژن نزديك يك پروموتر وارد شود و ژن عملكرد داشته باشد  cDNAاگر كپي . شودمي

هاي ژني خانواده: هاي ژني دو نوعندخانواده). 4مانند گليسرول كيناز و پيروات دهيدروژناز روي كروموزوم (شود مي

، 13هـاي  هاي ژني در بازوي كوتاه كروموزومخوشه( rRNAهاي كه همولوژي بازي بالايي دارند مانند ژن كلاسيك

14 ،15 ،21 ،22 (، tRNA )هـاي ژنـي  ابرخانوادهو . هاي آلفا و بتا گلوبين و ژن )ي زياد در سراسر ژنومهاخوشه 

)superfamilies ( ماننـد   دارند خيلي كمي با همكه با وجود شباهت ساختاري و ارتباط عملكردي، همولوژي بازي
ــوبين  GPCRو ) Ig(ابرخــانواده ايميونوگل 0F

ــدهو ژن) 6كرومــوزوم ( HLAهــاي ژن. 1 داراي  T ي ســلولهــاي گيرن
 exon(هـا در نتيجـه تغييـر تـوالي كوتـاه يـا برخـوردن ژنـي         بعضـي ژن . هستند Igهاي همولوژي ساختاري با ژن

shuffling (هاي ژني مربوط به مراحل پشت سرهم مسـيرهاي متـابوليكي و   لكوس. كنندعملكرد جديدي كسب مي
   .نگرفته اند بلكه در سرتاسر ژنوم پراكنده هستند هاي چند زيرواحدي در كنار هم قرارهمچنين زيرواحدهاي پروتئين

، رتـروژن،  SRY: ها فاقد اينترون هسـتند ماننـد  تعداد محدودي از ژن. هاي انسان تنوع زيادي در اندازه دارندژن
هـايي كـه   بـراي ژن . هاي شوك حرارتي و بيشـتر ريبونوكلئازهـا  ها پروتئينها، هيستون، اينترفرونSoxهاي پروتئين

هـاي  اندازه متوسط اگـزون در ژن . كدكننده وجود دارد DNAنترون دارند ارتباط معكوسي بين اندازه ژن و نسبت اي
طول، بيشـترين   kb 283با  titinبزرگترين ژن و ژن ) اگزون 79(مگاباز  2,4ژن ديستروفين با . است bp300انسان 
 .دكنرا دارد و بزرگترين پروتئين را كد مي) اگزون 363(اگزون 

در انسان رونويسي . هاي و ژنوم ميتوكندري شايع استدر باكتري) چند ژني(سيسترونيك رونويسي به صورت پلي
سـاز  بعضي از پپتيدها با عملكرد مشابه از شكستن يك پـروتئين پـيش  . شودهاي مختلفي ديده ميچندژني به صورت

هايي با عملكـرد  ممكن است پروتيئن. نورونوستاتين انسولين،  سوماتوستاتين و Bو  Aشوند مانند زنجيره حاصل مي
هاي غير كدكننده به RNAو بعضي از  rRNAهاي رونويسي از خوشه. ساز ايجاد شوندمتفاوت از يك پروتئين پيش
 . گيردصورت چند ژني صورت مي

 پوشان و ژن درون ژنهاي همژن

                                                      
1 G-protein-coupled receptor  
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هـاي  سان با هم همپوشاني دارند و اغلب آنهـا از رشـته  در ان) هاي كدكننده پروتئينژن%  9(ها توالي بعضي از ژن
DNA  براي مثال منطقـه كـلاس   . شوندمقابل هم رونويسي ميIII   كمـپلكسHLA  6درp21.3  هـا  پوشـاني هـم

هـاي كوچـك درون   ها در ژنوم نسبي هستند امـا گـاهي اوقـات ژن   پوشانيبيشتر هم. دهدنشان مي)  partial(نسبي
، OGMPسـه ژن   NF1ژن  27بـراي مثـال در اينتـرون    ). ژن درون ژن(انـد بزرگ قرار گرفتـه هاي هاي ژناينترون

EVI2A  وEVI2B  فـاكتور   22در اينتـرون  . شـوند قرار دارد كه از رشته مقابل رونويسي مـيVIII )F8 (هـاي  ژن
F8A  وF8B همچنين اغلب . قرار دارندRNA هاي كوچك هستكي و سيتوپلاسمي)snoRNA  وscaRNA (ر د

 .هاي كدكننده پروتئين قرار دارندهاي ژندرون اينترون
 

 ايژنوم هسته
 هاي ژنيتوالي
 هاي منحصر به فرد تك كپيتوالي

 هاي تك ژنيخانواده
DNAهاي تكرار كم يا منحصر به فرد و تكرارهاي متوسط تا زيادشامل توالي( ي خارج ژني( 

 )tandem repeat(ي تكراري پشت سرهم DNAهاي توالي
 .توانند در سرتاسر  ژنوم پراكنده يا محدود به جايگاه خاص شوندهاي حاوي تكرارها مي اين بلوك

DNA  ماهواره(ساتلايت) (درصد كل  10-15DNA تكراري)(bp171-5 :( 
 .شـوند ديـده مـي  ) وارهماه(ي ژنومي به صورت باند جداگانه DNAها در سانتريفوژ ژنوم با شيب چگالي، نسبت به باند اصلي اين توالي

α- ها وجود داردجفت بازي است كه در سنترومر همه كروموزوم 171ساتلايت داراي تكرارهاي پشت سرهم . 
DNA ميني ساتلايت 
DNAجفت بازي  6كيلوباز تكرار پشت سرهم توالي  10-15: ي تلومريTTAGGG 
DNA ا(ي ميني ساتلايت بسيار متغيرhypervariable ( ياVNTR )bp64-9(:     اين تكرارها از تكرارهاي پشت سـرهم كوتـاه يـك

دهنـد  را تشـكيل مـي   DNAبه همين خاطر اساس انگشت نگاري . اين تكرارها بسيار پلي مورفيك هستند. گيرندتوالي اصلي منشا مي
 .ارايه شد 1984كه در سال 

DNA  ميكرو ساتلايت ياSTR ) اغلبbp4-1:( 
-بازي در بيمـاري  3شوند به جز تكرار هاي كدكننده ديده ميالبته به ندرت در توالي. در سراسر ژنومبازي  1-4تكرارهاي پشت سرهم  

امـروزه از مينـي   . آينـد حـين همانندسـازي بوجـود مـي    ) slipped(اين تكرارها به خاطر جفت شدن ناجور رشته سرخرده . هاي معين
 .دشوها در پزشكي قانوني و تشخيص ابوت استفاده ميساتلايت

 )حدود يك سوم ژنوم) (dispersed repeat(ي بسيار تكرار پراكنده DNAهاي توالي
 توضيحات در ادامه فصل آمده است) : SINES(هاي پراكنده كوتاه توالي
 توضيحات در ادامه فصل آمده است) :  LINES(هاي پراكنده بلند توالي

 تكرارهاي مناطق كروموزومي
Copy number variants (CNV) : 

 .تا چند مگاباز كه در جمعيت تعداد كپي متنوعي از اين مناطق وجود دارد kb 1مناطق كروموزومي در اندازه 
Low copy repets (LCR) : 

كه وقوع بازآرايي هاي كروموزومي را از طريق جفت شدن غير آللي و نوتركيبي در طـي ميـوز     kb 400-1مناطق كروموزومي با طول 
 .دكننفراهم مي
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 هاترانسپوزون
ها قادرند از يك جاي ژنوم به جـاي  اين توالي .باشندها يك منبع اصلي تنوع ميها تقريبا در تمام ژنومترانسپوزون

در : هاي ژنـومي را دارنـد  ها توانايي تحريك مستقيم يا غير مستقيم بازآراييتمام انواع ترانسپوزون. ديگر حركت كنند
يا انتقال قسمتي از توالي ميزبان به جايگاه  inversionممكن است حذف، ) ترانسپوزيشن(زون فرايند انتقال ترانسپو

كننـد يعنـي دو كپـي از يـك     ها به عنوان سوبسترا در سيسـتم نـوتركيبي عمـل مـي    جديد صورت گيرد؛ ترانسپوزون
با هم مواد اوليـه را بـراي انتخـاب    اين نتايج . كنندهاي نوتركيبي دوطرفه را ايجاد ميترانسپوزون در دو جايگاه، محل

ها دهند و مزيت يا ضرري روي فنوتيپبه اين عناصر به جهت اينكه تنها  خود را گسترش مي. كنندطبيعي فراهم مي
به خاطر كارهايش در  Barbara McKlintockخانم . شودگفته مي) selfish DNA(ي خودخواه  DNAندارند 

 .جايزه نوبل پزشكي را دريافت كرد 1983در سال ) نترانسپوزو(شناسايي عناصر جهنده 
 . ها در نمودار زير آورده شده استدسته بندي ترانسپوزون

 
 

ها هستند در صورتي كنند محدود به يوكاريوتبراي جابجايي استفاده مي RNAهايي كه از حدواسط ترانسپوزون
هـا خاسـتگاه ويروسـي    هـا و رتروپـوزون  رتروترانسپوزون. ها نيز وجود داردروكايوتدر پ DNAكه جابجايي از طريق 

 .هاي پوشش ويروسپروتئينها هستند بعلاوه ها همان رتروترانسپوزونرتروويروس. دارند

 
Insertion sequence  
عناصـر  . شوندمحسوب مي هاساده ترين نوع ترانسپوزون. شوندها ديده ميها و يوكاريوتاين عناصر در پروكاريوت

IS اين عناصر خودمختار . ها هستنداجزاي پلازميدها و كروموزوم)autonomous يعني پروتئينهاي مورد نياز براي ،
 ISهـاي  توالي. كنندهاي مورد نياز براي ترانسپوزيشن را با خود حمل ميهستند و پروتئين) كنندجابجايي را كد مي

 هاترانسپوزون

جابجايي ازطريق 
RNA 

 

جابجايي ازطريق 
DNA 

  
SINES هاي رتروترانسپوزون

يا  LTRفاقد 

 

Insertion 
sequence (IS) 

هاي حاوي رتروترانسپوزون

LTR يا رتروترانسپوزون-

  

و  LINE1 ،LINE2خانواده  Aluخانواده 
LINE3 

و  MER2و  MER1خانواده  HERV ،MalR خانواده
marine 
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در دو انتها تكرارهاي كوتـاه معكـوس   . ما همه آنها يك سري خصوصيات مشترك دارندنسبت به هم متفاوت هستند ا
. كننـد ها به جايگاه هدف در محل دخول تكرارهاي مسـتقيم ايجـاد مـي   ISبعد از وارد شدن ). bp9-5معمولا (دارند 

هـا   ISبيشـتر  . بت استثا ISتوالي تكرار مستقيم در هر ترانسپوزيشن منفرد متفاوت است اما طول آن براي هر نوع  

ترانسـپوزون   .متفاوت است ISدر انوع مختلف  ISمحل دخول . يك ناحيه كدكننده براي پروتئين ترانسپوزاز دارند

هـا بوجـود   ISهـا از  اساسـا ترانسـپوزون  . هاي مقاومت به دارو را نيز دارنـد ترانسپوزاز ژن علاوه برا آنزيم) Tn( مركب

. قـرار دارنـد   ISهاي مقاومـت بـه دارو بـين ايـن دو     در دو انتهاي خود تشكيل شده و ژن ISاز دو   Tnهر . آيند مي
ISتوانند به صورت مستقل يا با هم جابجا شوندهاي دو انتها مي .DNA  بـه دو خـانواده خودمختـار     هـا ترانسـپوزون

 .شوندالي ترانسپوزاز  تعريف ميها بر اساس توزيرخانواده. شونديا غيرخودمختار تقسيم مي) داراي قابليت جابجايي(
DNA هاي ترانسپوزون اطـلاق  ديگر فعال نيستند به همين خاطر به آنها فسيل ي موجود در انسانهاترانسپوزون

دو خـانواده اصـلي ايـن     MER2و  MER1 .دهنـد را تشكيل مي) انسان ژنوم%  3( هاترانسپوزون DNA  .گرددمي
و اصـلي   RAG2و  RAG1ريكامبينازهـاي  . شـوند جابجـا مـي   cut and pasteاين عناصر از طريق . گروه هستند

 .اندها منشا گرفتهترانسپوزون DNAاز ) CENPB(ترين پروتئين متصل شونده به سانترومر 
 

 .دهندچهار نوع از عناصر ترانسپوزون تقريبا نصف ژنوم انسان را تشكيل مي

 ژنوم انسان )kb(طول  ساختار عناصر

 رصدد تعداد   

ــروس / رتروويــــــــــ
LTRرتروترانسپوزان 

 

11-1 450000 8 

LINES )خودمختار( 

 
8-6 850000 17 

SINES )غير خودمختار( 
 

3/0 < 1500000 15 

DNAترانسپوزون 

 
3-2 300000 3 

 

 هاترانسپوزون DNAهاي جابجايي مكانسيم
مكانيسـم از ترانسـپوزون كپـي     در ايـن  :)replicative transposition( جابجايي همانند سازي كننـده 

براي اين نوع . شودماند و كپي ديگر به محل جديد وارد مييك كپي از ترانسپوزون در محل اوليه مي. گيردصورت مي
كـه روي  ) resolvase(برد و ريزالـواز  ترانسپوزاز كه انتهاي ترانسپوزون اوليه را مي: جابجايي دو نوع آنزيم لازم است

 .كندكپي جديد عمل مي
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در ايـن مكانيسـم ترانسـپوزون     :)nonreplicative transposition( كننـده  همانندسازيجابجايي غير

.. گوينـد هـم مـي   cut-and-pasteرود بـه ايـن روش جابجـايي روش    مستقيما از يك محل جدا و به محل ديگر مي
. كننـد از اين روش اسـتفاده مـي   Tn5و  Tn10هاي مركب مانند و ترانسپوزون Pو  ACمانند عناصر  ISهاي توالي

 .براي اين جابجايي تنها ترانسپوزاز لازم است

 

 هارتروترانسپوزون
تكثيــر . كننــدكريپتــاز معكــوس و يــا اينتگــراز را كــد مــي هــاي تــرانسبــوده و ژن LTRايــن عناصــر حــاوي 

. دهنـد تشكيل نمي) هانند ويروسما(ها است به جز اينكه آنها فرم عفوني مستقل ها مانند رتروويروس رتروترانسپوزون
هاي اندوژن فعاليت خـود را  اما در انسان همه رتروويروس. كننددر بعضي پستانداران اين عناصر فرم عففوني ايجاد مي

 . در مگس از اين دسته هستند copiaدر مخمر،  Tyعناصر  .اندها تبديل شدهاز دست داده اند و به رتروترانسپوزون

 

 هارتروپوزون
بوده و به همين خاطر از مكانيسم ديگـري   LTRها فاقد رتروپوزون.  اين عناصر فعاليت ترانس كريپتاز معكوس دارند

-مشـتق مـي   IIپلي مـراز   RNAهاي اين عناصر از رونوشت. كنندبراي شروع واكنش رونويسي معكوس استفاده مي

انـد و تنهـا در حضـور عناصـر     انتقـال حفـظ كـرده   بخش كمي از اين عناصر توانايي خودمختاري خود را بـراي  . شوند
ترين عنصـر از ايـن   فراوان. قادر به فعاليت هستند) ، با توليد ترانس كريپتاز معكوسtrans-acting(خودمختار ديگر 
.  بـازي اسـت   6000است كـه يـك تـوالي     L1يا  LINE ،LINE-1شايع ترين  .ها هستند LINEدسته در انسان 

LINE هاي كامل دو تاORF يكي پروتئين متصل شونده به نوكلئيك اسـيد و ديگـري پروتئينـي بـا هـر دو      . دارند
 LINE-1 عنصـر  UTR`5يك پروموتر داخلي دو طرفه در . كندفعاليت ترانس كريپتاز معكوس و اندونوكلئار كد مي

 از غنـي  اتيني ونـواحي يوكروم ـ  در بيشـتر اين عناصر  TTTT↓Aبه خاطر برش ترجيحي اندونوكلئاز در  .وجود دارد
AT )عدد از عناصر  50در انسان تنها حدود  .دارند كه فقير از ژن هستند حضور )گيمسا مثبتL1 طول كامل دارند .

بقيه اكثرا در حين جابجايي به خاطر تكميل نشدن كامل عملكرد ترانس كريپتاز معكوس در محل واردشدن به ژنـوم،  
. باشـد فعال مـي ) 80-100حدود (اين خانواده است كه در موش و انسان  تنها عضوL1  .اندشده) truncated(بريده 

در جابجــايي  L1هــايي از  تكرارهــاي نســخه. هــاي ارثــي هســتنداز عوامــل ايجــاد كننــده بيمــاري L1تكرارهــاي 
 .ديده شده است Aزايي هموفيلي در بيماري L1نقش .  رتروتراسپوزيشن فعال هستند

 

SINEها 

 IIIپلي مراز  RNAهاي ها از رونوشتSINES. كنند و خودمختار نيستندخاصي را كد نمياين عناصر پروتئين 
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رسـد ايـن عناصـر از ماشـين آنزيمـي      به نظـر مـي    .اندها مشتق شدهtRNAو  7SL RNA  ،5S rRNAبه ويژه 
LINEدر اين خانواده تنها عناصر . كنندها براي جابجايي استفاده ميAlu  حدود (فعالbp300 (اين تـوالي  . ندهست

 Aluتكراهـاي  . شـوند خوانـده مـي   ALu، تكرارهاي Aluها به دليل دارا بودن جايگاه شناسايي آنزيم محدودكننده 
 signal اي RNAجـز  ( 7SL RNAدر مـوش احتمـالا از    B1در انسـان و   Alu. هـا هسـتند  شـبيه ترانسـپوزن  

recognition particle (عناصر . اندمشتق شدهAlu داخلي براي  يك پروموترRNA  پلي مرازIII  بيشـتر  . دارنـد
منجـر بـه    ALUنوتركيبي نابرابر بـين تكرارهـاي   . حضور دارند)منفي گيمسا(  GCدر نواحي يوكروماتين و غني از 

 BCYRN1ژن . در هايپركلسترولمي فـاميلي  LDLشود مثلا مضاعف سازي چند اگزون در ژن رسپتور بيماري مي
 .استمشتق شده  Aluاز تكرار 

 .شودبا تكرار متوسط محسوب مي DNAها جزو ترانسپوزون

Junk DNA : به  شود زيراكه گفته مي) ژنوم%  95در انسان (به بخشي از ژنوم كه در طول تكامل حفاظت نشده
كـه    )dark matter(شود از عبارت ديگري مانند جسم سياه ژنـوم  البته امروزه ترجيح داده مي. نظر كاركردي ندارد

 .هاستبيانگر نبود شناخت كافي ما از اين توالي
DNAي ميتوكندري 

ميتوكنـدي   DNAتوالي . نيز در سلول انسان وجود دارد) mtDNA(ميتوكندي  DNAاي، علاوه بر ژنوم هسته

و  rRNA )16Sنـوع   2: كنـد ژن را كد مي 37كيلو باز است و  16,6 ژنوم ميتوكندري.  منتشر شد1981در سال 

12S( ،22 tRNA   تركيب كلي بازي . پلي پپتيد 13وDNA   44ميتوكندري ) %G+C (    اسـت، در صـورتي كـه
) L(غني از گـوانين و رشـته سـبك    ) H(رشته سنگين . نسبت به هم متفاوت است mtDNAتركيب بازي دو رشته 

هـاي دختـري   لبـه سـلو  ) رانـدم (ها بـه صـورت تصـادفي    هنگام تقسيم ميتوز ميتوكندري. باشدغني از سيتوزين مي
كوتاه سـومي را   DNAزنجيره سنگين يك . جهته استاي تكهمانندسازي ميتوكندري برعكس ژنوم هسته. روند مي

-CR/Dاي بـه نـام   اين رشته سوم ايجـاد ناحيـه  . شودكه به رشته سبك متصل مي 7S DNAكند به نام ايجاد مي

loop )CR: control region   وD: displasment(هـاي كنترلـي   حـاوي تـوال  كنـد كـه   ميmtDNA  اسـت .
اي، و رونويسـي از هـر رشـته توسـط يـك پرومـوتر هـدايت        رونويسي در ميتوكندري مثل باكتري است تا ژنوم هسته

 .شود مي

 .كدون 61اي ها دارد، در حالي كه ژنوم هستهكدون براي اسيدآمينه 60  ژنوم ميتوكندري

ــدري  ــوم ميتوكن ــان  4ژن ــدون پاي ــوم هســته) UAA, UAG, AGA, AGG(ك ــان  3اي و ژن ــدون پاي  ك
)UAA, UAG, UGA (دارد . 

 .دارد RNAژن كدكننده  24ميتوكندري 

DNA ميتوكندي اينترون ندارد. 
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 RNAانواع 

ي كـه بـه   RNAهـاي  ژن كدكننـده مولكـول   8000هزار ژن كدكننده پـروتئين دسـت كـم    21علاوه بر حداقل 
ژن  131و  rRNAژن  727، شـامل حـداقل   RNAهـاي كدكننـده   ايـن ژن . دشوند وجـود دار پروتئين ترجمه نمي

tRNA هاي كدكننده هاي متفاوت ژنكلاس. هستندRNA در جدول زير آورده شده است. 
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 هاRNAجدول انواع 
 توضيحات زير كلاس انواع

RNA كد كننده پروتئين 
Messenger RNA 

(mRNA) 
 .از نظر اندازه متنوع هستند .دهنديسلولي را تشكيل م RNAاز كل %  4حدود  

Heterogenous 
nuclear RNA 

(hnRNA) 
 .در هسته mRNAسازهاي پيش. سلولي RNAكل %  50تا  40 

RNA غيركدكننده)ncRNA( 

Ribosomal RNA 
(rRNA) 

5S,5.8S,18S,28S rRNA 
 
 

امـا بقيـه از تكرارهـاي     هاي مختلف،از چندين خوشه ژني در كروموزوم 5S. سلولي RNAكل %  50تا  40
-رونويسي مـي  13p,14p,15p,22pهاي در كروموزوم )rDNAهاي خوشه(5.8S-18S-28S چند ژني 

 .شوند

12S,16S rRNA از زنجيره . از اجزاي ريبوزوم ميتوكندريH شوددر ميتوكندري رونويسي مي. 

Transfer RNA 
(tRNA) 

 نوع سيتوپلاسمي 49
از .  ها يا صدها نسخه ژن اسـت داراي ده tRNAهر نوع   .شودشامل مي سلولي را RNAكل %  10حدود 

 .شوندهاي مختلف كد ميچندين خوشه ژني در كروموزوم
 .شوندپروتئين ميتوكندري استفاده مي 13براي توليد  نوع ميتوكندريايي 22

Small nuclear 
RNA (snRNA) 

و  Smهاي اسپلايسوزومي خانواده
Lsm 

 U4atac ،U6atac ، U11و  GU-AGهـاي  براي اينترون U1,2,4,5,6. نقش دارند RNAدر پيرايش 
و توسـط   U12و  U4atac ، U11و  U1,2,4,5شامل  SMكلاس . AU-ACهاي براي اينترون U12و 

RNA پلي مرازII كلاس . شوندرونويسي ميLsm  شاملU6  وU6atac   و توسـطRNA   پلـي مـرازIII 
 .شوندرونويسي مي

snRNAهاي غير اسپلايسوزومي 
U7 : 3ʹپردازش mRNA  هيستون)mRNA هيستون پلي آدنيله نيست( 

7SK RNA :گر منفي رونويسيتنظيم 
 گر تقسيم سلوليدرگير در همانندسازي و تنظيم: Y RNAخانواده 

Small nucleolar 
RNA (snoRNA) 

و كلاس  C/D box  كلاس
H/ACA 

هـاي  هـاي ژن هـا اغلـب درون اينتـرون   snoRNAژن . نقش دارندها rRNAدر تغييرات شيميايي و بلوغ 
 U8و  U3مانند . كدكننده پروتئين هستند

Small 
cytoplasmic 

RNA (scRNA) 
 

 :مانند. كنندايجاد مي هاي سيتوپلاسمي كمپلكسبا  پروتئين
7SL RNA : در ذره شناسايي كننده سيگنال)SRP (لومن شيكه هاي ترشحي را به كه واردشدن پروتئين

 .كنداندوپلاسمي ميانجيگري مي
TERC : جزRNA اي تلومراز كه با پروتئينTERT كند، تلومراز را ايجاد مي. 

BC200 : از تكرارAlu  بوجود آمده و يكRNA ي نوروني كه بيوسنتز پروتئين دندريتيك را تنظيم مـي-
 .كند

Valut RNA :در مقاومت دارويي نقش دارد. 
Y RNA : جزRo هاي اتوايميون هومورالنوكلئوپروتئين، يك هدف مهم براي پاسخريبو 

Small Cajal 
body RNA 
(scaRNA) 

 
ها مانند snoRNAژن . نقش دارند cajalها در هسته درون اجسام snRNAهاي خاصي از در بلوغ كلاس

snoRNAهاي كدكننده پروتئين هستندهاي ژنها اغلب درون اينترون. 

MicroRNA 
(miRNA)  خانواده 70بيش ار 

هـاي  نقش. ي انساني شناسايي شده استmiRNA مولكول 1048حداقل . نوكلئوتيد طول دارند 22حدود 
 .و سرطان نقش دارند) به ويژه در زمان تكوين( مهمي در بيان ژن 

Piwi-binding 
RNA (piRNA) 89 خوشه منفرد 

ها را محـدود  شوند و تحرك ترانسپوزونرم بيان ميهاي رده ژتنها در سلول. شونداغلب از تكرارها مشتق مي
 .كنند مي

Endogenous 
short 

interfering 
RNA (eno-

siRNA) 

 فراوان
در تنظيم بيان . شوندمشتق مي... ها و تكراهاي وارونه واغلب از سودوژن. نوكلئوتيد طول دارند 21-22حدود 

 .ها نقش دارندژن و و تنظيم بعضي از ترانسپوزون

RNA ريبونوكلئازها  
كـه در شكسـتن    RNase MRPنقـش دارد، و   pre-tRNAكـه درشكسـتن و بلـوغ     RNase Pماننـد  

rRNA در هسته و شروع همانندسازي ميتوكندري نقش دارد. 

RNAهاي 
 غيركدكننده 
 بزرگ تنظيمي

 فراوان

 :مانند. آنتي سنس نقش دارند در تنظيم بيان ژن، بيان تك آللي و يا تنظيم. طول دارند kb1اغلب بزرگتر از 
XIST  : در غيرفعال شدنX كندها نقش ايفا ميدر خانم. 
TSIX :سنس تنظيم كننده آنتيXIST 

H19 : 11ايمپرينتينگp15 ويدمن-در سندرم بك ويت 
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RNA آنتي سنس)RNA antisense:( در اين روش يـك  . هاي كنترل بيان ژن در ژن درمانييكي از مكانيسم
 .به پروتئين جلوگيري شود mRNAشود تا از ترجمه هدف است استفاده مي mRNAكه مكمل  RNAمولكول 

RNA interference (RNAi) :هاي حيوانات و گياهان براي محافظـت سـلول   يك مكانيسم تكاملي در سلول
يي ايـن تكنيـك بسـيار    كـارا . شوداز اين مكانيسم براي درمان نيز استفاده مي. ها و عناصر ترانسپوزاندر برابر ويروس

هاي حاوي توالي مشابه را اي كوتاه بيان ژنهاي دو رشته RNAدر اين مكانيسم . آنتي سنس است RNAبيشتر از 
 .كنندسركوب مي

siRNA ،miRNA  وpiRNA هاي مولكولRNA  هستند كه از مكانيسمRNAi  براي عملكرد خود استفاده
يا برونزاد ) ها، مثلا از طريق رونويسي از سودوژنeno-siRNA(درونزاد تواند به صورت مي siRNAتوليد . كنندمي

)exo-siRNAمثلا طي آلودگي با ويروس ، (ورود  .باشدRNA اي طويلدورشته) بـه سـلول   ) جفت بـاز  26حداقل
سـنتز   siRNAشـود امـا ترانسفكشـن    ها از طريق مسير اينترفرون ميپستانداران موجب سركوب غير اختصاصي ژن

 .شودموجب سركوب اختصاصي بيان ژن هدف مي) bp23-21(ه دو رشته شد

هـا يـا   ها، بافـت بين افتراقي خود موجب ايجاد سلول هايي هستند كه باژن :)mastergene( ژن هاي فرمانروا

 Hoxهاي مانند ژن  .كنندهاي متفاوت ميارگان

هستند كه در بيشتر يـا تمـام   هايي ژن :)constitutive(يا ساختماني ) housekeeping(دارهاي خانهژن

هـاي متابوليـك و حفـظ سـاختار     ها در براي واكـنش هاي آنو فرآورده) هاي فرمانروابرخلاف ژن(ها بيان دارند سلول
 .سلول ضروري است

ژن هايي كه در يك نوع سلول يك پروتئين اختصاصي با مقدار زيادي توليد  ):luxury gene(هاي تزئيني ژن

 مانند گلوبين در گلبول قرمز. ندكنمي
Nested gene : ها اكثرا در رشته مقابـل ژن  اين ژن. قرار گيرد) ميزبان(وقتي يك ژن كامل در اينترون ژن ديگر

 .شودنيز گفته مي) gene within gene(به اين فرايند ژن درو ژن . گيرندميزبان قرار مي

آيـد كـه تمـام    اين وقتي بـديت مـي  . روتئيني مستقل در سلولهاي پتمام كمپلكس): interactome(اينتراكتوم
، )metabolome( هـاي پروتئـوم، متـابولوم   ايـن عبـارت در رده عبـارت   . پروتئين را بدانيمـ   هاي پروتئيناينتراكش

 .و ژنوم است) transcriptom( ترانسكريپتوم
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 ــــــ)سال اخير 10(1392-1393تا  1383 -1384سوالات كنكور ارشد ژنتيك انساني از ــ 
 

84-83 

 دهد؟شود در كدام يك از مراحل زير رخ ميمي XYY,47موجب پيدايش كاريوتايپ اختلالي كه . 1

 اووژنز I ميوز )2  اسپرماتوژنز Iميوز  )1 
 اووژنز II ميوز )4   اسپرماتوژنز IIميوز  )3 

 دهند؟تي نشان ميكداميك از موارد زير تفاوت گامتوژنز در زن و مرد را به درس. 2

 .افتدهاي زايشي مردان اتفاق ميتقسيم ميتوز پيش ميتوزي فقط در سلول )1 

 .شوداووژنز از دوران جنيني و اسپرماتوژنز پس از بلوغ شروع مي )2 

 .دهدهاي سيناپسي فقط در اسپرماتوژنز رخ ميتشكيل كمپلكس )3 

 .شودلي در اسپرماوژنز پس از لقاح تكميل ميدر اووژنز پيش از تشكيل اووم بالغ و IIميوز  )4 

3 .STR : 

 .قابل شناسايي هستند PCRتكرارهاي بازي پشت سر هم و كوتاه هستند كه توسط  )1 
 .روندتكرارهاي بازي پشت سر هم و كوتاه هستند كه در تشخيص هويت به كار مي )2 

 .سرطان نقش دارندتكرارهاي تلومري پشت سرهم و كوتاه هستند كه در پيدايش  )3 

 .تكرارهاي تلومري پشت سرهم و كوتاه هستند كه در پيدايش سرطان نقش ندارند )4 

 هاي زير را دارد؟شود كداميك از ويژگيايجاد مي Retrotranspositionيك ژن كاذب كه در اثر . 4

 .فاقد اينترون است )2  .فاقد اگزون است )1 

 .شودراه با ژن اوليه بيان ميهم )4 .شودجايگزين ژن اوليه مي )3 
 

85-84 

 :Yو  Xهاي جنسي در مرحله زيگوتن طي اسپرماتوژنز، كروموزوم. 5

 .دهدتتراد تشكيل نمي )1 
 .دهندتشكيل ايزوكروم مي )2 

 .دهندبا هم جفت شده و تشكيل تتراد كاذب مي )3 

 .دهندهر يك با يك اتوزوم جفت شده و تشكيل تتراد كاذب مي )4 

 شوند؟ها ميكداميك از موارد زير موجب تشديد تنوعات ژنتيكي در جمعيت. 6

 تبادلات بين كروماتيدهاي خواهري )2 كراسينگ اورهاي ميوزي )1 

 )frameshift(هاي تغيير در قالب ژن جهش )4  هاي ژنتيكيحذف )3 
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چـه تعـداد   ) از راست به چپ(ب ميوز به ترتي IIميوز و تلوفاز  Iدر هر سلول انساني در مراحل متافاز . 7

 .اي وجود دارددو رشته DNAمولكول 

 46و  46 )4 23و  46 )3 46و  92 )2  23و  92 )1 

 هاي زير در تقسيم سلولي نقش اساسي دارند؟كداميك از ژن. 8

 1( Cyclin 2( CD 3( HLA 4( پروتئوزوم 

 ت؟صحيح اس microsatelliteهاي زير در مورد كداميك از گزينه. 9

 هامتمركز در نواحي سانترومري كروموزوم tandem repeatهايي از نوع توالي )1 
 هاپخش شده در طول كروموزوم tandem repeatهايي از نوع توالي )2 

 هامتمركز در نواحي تلومري كروموزوم dispersed repeatهايي از نوع توالي )3 

 هاشده در طول كروموزوم پخش dispersed repeatهايي از نوع توالي )4 

 هاي زايشي صحيح است؟كدام گزينه در مورد سلول. 10

 .هاي زايشي در گناد در يك زمان وجود دارندهاي سلولدر اسپرماتوژنز تمام رده )1 
 .هاي زايشي در گناد در يك زمان وجود دارندهاي سلولدر اووژنز تمام رده )2 

 .ماندمرحله اسپرماتيد متوقف باقي مي اسپرماتوژنز تا قبل از بلوغ در )3 

 .ماندمتوقف باقي مي IIاووژنز تا قبل از بلوغ در مرحله ميوز  )4 

بوجود ... در  Nondisjunctionبه ترتيب در نتيجه وقوع  XmXpY,47و  XYY,47هاي كاريوتايپ. 11

 آيد؟مي

 اسپرماتوژنز IIميوز  -توژنز اسپرما IIميوز  )2 اسپرماتوژنز Iميوز  -اسپرماتوژنز  Iميوز  )1 

 اسپرماتوژنز Iميوز  -اسپرماتوژنز  IIميوز  )4 اسپرماتوژنز IIميوز  -اسپرماتوژنز  Iميوز  )3 
 

86-85 

 اي انسان صحيح است؟هاي زير در مورد  ساختمان ژنوم هستهكداميك از گزينه. 12

 .دهدخارج ژني تشكيل ميDNAاي را بخش كوچكي از ژنوم هسته )1 
 .كنندها در ساختمان پروتئين شركت ميقسمت اعظم از توالي نوكلئوتيدي مربوط به ژن )2 

 .هاي تكراري يا بدون تكرار باشندهاي خارج ژني ممكن است از نوع تواليتوالي )3 

 .هاي تكراري داخل ژني هستندها توالياينترون )4 

 شود؟ها ميدر جمعيت كداميك از موارد زير موجب افزايش تنوع ژنتيكي. 13

 1( sister chromatid exchange 2( reciprocal translocation 

 3( meiotic crossing over 4( frameshift mutations 
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 كند؟مطابقت مي Alu-repeatsهاي هاي زير با تواليكدام يك از گزينه. 14

 1( Dispersed Repeats 2( Tandem Repeats 

 3( Gene Fragments  4( Introns 

بـالغ دخالـت    RNAو به طور مشـخص در بـرش    RNAهاي زير در مسير پردازشكدام يك از عامل. 15

 دارند؟

 1( RNA Pol  2( Ribozime 
 3( Terminal transferase 4( Gyrase 

 در كدام يك از موارد زير نقش دارد؟ Endomitosisرخداد . 16

 پروفاز غيرطبيعي )2  تمايز سلولي )1 

 هانصف شدن شمارشي كروموزوم )4  عدم جدايي كروماتيدها )3 
 صحيح است؟ gene within geneهاي زير در مورد كداميك از گزينه. 17

 .ها قرار دارنداغلب درون اينترون )1 

 .خود فاقد اينترون هستند )2 

 .فاقد پروموتر هستند )3 

 .شونديسي ميهمواره از روي رشته الگوي مربوط به ژن اصلي رونو )4 
 

87-86 

از يك نقطه كروموزوم به نقطه ديگر و يا از يـك  ) Tn(نقل و انتقال عناصر ژنتيكي قابل جابجا شدني . 18

 گيرد؟كروموزوم به پلازميد توسط كدام آنزيم صورت مي
 1( Transferase  2( Topoisomerase 3( Transposase  4( Transacetylase 

 ر در تعيين مورفولوژي كروموزوم نقش كليدي دارند؟كداميك از اجزاي زي. 19
 1( DNA 2( RNA 3( Scaffold 4( هيستون 

  اي متعلق به يك اتوزوم وجود دارد؟ي دو رشتهDNAدر يك اسپرماتوسيت ثانويه چند مولكول . 20
 1( 1 2( 2 3( 4 4( 8 

 درست است؟ Iهاي زير در مورد تقسيم ميوز كدام يك از گزينه. 21

 .يابدهاي سيناپسي از سانتروم شروع و به طرف تلومرها ادامه ميتشكيل كمپلكس )1 

 .گيردتبادل ژنتيكي صورت نمي Yو  X  هايدر كروموزوم )2 
 .دهدهاي همتا در مرحله زيگوتن رخ ميجفت شدن كروموزوم )3 

 .ها هستندهاي ميوزي سيناپسمحل وقوع نوتركيبي )4 
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88-87 

 شوند؟چگونه ايجاد مي) pseudogene(ب هاي كاذژن. 22

 توسعه تكرارهاي سه تايي )2  ايجهش نقطه )1 
 كراسينگ اور نابرابر )4 مضاعف شدگي و دخول توالي مكمل )3 

 ها در كدام نواحي كروموزومي بيشتر است؟تجمع ژن. 23

 تلومر )4 ساب تلومر )3 سانترومر )2 هتروكروماتيني )1 
 

89-88 

هـاي  يك از مراحل تقسيم سلولي، به موازات حـداكثر فشـردگي، جفـت شـدن كرومـوزوم     در كدام. 24

 دهد؟هومولوگ نيز رخ مي

 دياكينز )4 لپتوتن )3 زيگوتن )2 پاكيتن )1 

 هاي زير درباره ميتوز و ميوز درست است؟كدام يك از گزينه. 25

 .دهددر تقسيم نهايي رخ مي تقسيمات سلولي اوليه در گامتوژنز، ميوزي هستند و ميتوز تنها )1 

 .در هر دو نوع تقسيم ميوز و ميتوز گوناگوني ژنتيكي ايجاد شود )2 
 .دهدهاي هومولوگ رخ ميمستقلا جدا شده و كراسينگ اور بين كروموزوم Iها هنگام ميوز بي والان )3 
 .مرحله پروفاز در ميتوز يك مرحله و در ميوز چهار مرحله دارد )4 

 ي انسان كدام گزينه درست است؟DNAهاي باط با انواع تواليدر ارت. 26

 1( DNA ميني ساتلايت بسيار متغير، در نزديك سانترومر قرار دارد. 
 .شودخوانده مي L1، عنصر )LINE(هاي نوكلئوتيدي پراكنده بلند رايج ترين توالي )2 
 .است kb15طول يي به DNAهزار نسخه از يك توالي  500شامل بيش از  L1عنصر  )3 
 .ژن است 67ي تكراري و داراي DNAژنوم ميتوكندري فاقد  )4 
 

90-89 

 دارد؟ Non-disjunctionكدام گزينه بيشترين ارتباط را با . 27

 دياكينز )4 كياسماتا )3 كينتوكور )2 سانترومر )1 
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 ها گزينه درست كدام است؟در ارتباط با ترانسپوزون. 28

 .دهندا در غياب تلومرها، همانندسازي را به طور كامل انجام ميهرتروترانسپوزون )1 
 .در اصلاح رنگ چشم مگس سركه دروزوفيلا استفاده شده است Pاز عنصر  )2 
 .هستند Gها و عنصر هاي پروكاريوتي، رتروتراسپوزونگروهي از ترانسپوزون )3 
 .تنداز مهمترين عناصر ترانسپوزوني در موش هس F ،I ،L1عناصر )4 
 

91-90 

 ).....microsatellite(ريزماهواره . 29

 .هاي رديابي فلورسنت آناليز كردو سيستم PCRتوان با را مي )1 
 .در ژنوم انسان هستند GC:CCبه طور عمده شامل تكرارهاي  )2 
 .كاربرد ندارد paternityدر آزمون  )3 
 .تكرارهاي بيش از دو نوكلئوتيد ندارند )4 

 ، كدام گزينه درست است؟DNAص انواع توالي در خصو. 30

 .اي روي يك كروموزوم قرار دارندبه صورت خوشه) multigene families(هاي چندژني خانواده )1 
 .هاي آكروسنتريك قرار دارندهاي پشت سرهم در انتهاي كروموزومدر خوشه tRNAهاي كدكننده ژن )2 
 .اندتعدد در سراسر ژنوم پراكندههاي مدر خوشه rRNAهاي كدكننده ژن )3 
 .هاي ژني هستنداي از ابرخانوادهنمونه Tهاي گيرنده سلول ژن )4 

 درست است؟) Satellites(ها هاي زير در خصوص ماهوارهكدام يك از گزينه. 31

 .ها قرار دارنددر انتهاي كروموزوم )1 
 .باشندمي bp22-15آن به طور معمول  miniنوع  )2 
 .دهندژنوم انسان را به خود اختصاص مي%  30دود ح )3 
 .كنندكد مي tRNAو  rRNAعمدتا  )4 

 اي كدام گزينه زير صحيح است؟هسته Extragenic DNAدر خصوص نواحي . 32

 .شوندبه لحاظ رونويسي و ترجمه، نواحي فعالي محسوب مي )1 
 .دهندژنوم انسان را تشكيل مي% 1كمتر از  )2 
 .يم بيان ژن، نقش دارنددر تنظ )3 
 .اي هستنديك نسخه )4 
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92-91 

 كدام گزينه زير درست است؟ DNAهاي در خصوص توالي. 33

 .ها هستندجز ميني ساتلايت hypervariableنواحي تلومريك و  )1 
 .نواحي هتروكروماتين، غني از ژن هستند )2 
 .اندلاي همولوگي ولي كاركرد متفاوت، داراي درجه با)multigene(هاي چند ژني خانواده )3 
 .شوندنواحي با تكرار متوسط يا زياد، رونويسي شده، ولي ترجمه نمي )4 

 در پزشكي قانوني كدام يك از موارد زير به عنوان بررسي ژنومي بيشترين كاربرد را دارد؟. 34

 1( STRs 2( ORF هاسودوژن )4 هااگزون )3 هاژن 

 صحيح است؟ L1 elementزير در خصوص كدام يك از جملات . 35

 .دهندژنوم انسان را تشكيل مي DNAاز %  50حدود  )1 
 .شودرا شامل مي DNAكپي از توالي   20000حدود  )2 
 .است  bp800ها شامل حدود آن DNAهر كپي از  )3 
 .نمايندها يك ترانس كريپتاز مولكولي را كد مياين توالي )4 

 ، كدام گزينه درست است؟DNAاي هدر خصوص توالي. 36

 .همپوشاني ژني در انسان، معمولي است )1 
 .اندهاي ژني داراي كاركرد و در حد بالاي همولوگيابرخانواده )2 
 3( rRNA هاي معروف ابرخانواده ژني استاز مثال. 
 4( junk DNA نقش محافظه كارانه داشته و در تنظيم بيان ژن داراي نقش است. 

 كدام است؟ RNAهاي ترين بخش سلول از نظر وجودي مولكولغني. 37

 شبكه آندوپلاسمي صاف )2  شبكه آندوپلاسمي خشن )1 
 هستك )4  دستگاه گلژي  )3 

 

93-92 

 در ارتباط با چرخه سلولي در انسان، كدام گزينه زير صحيح است؟. 38

 .شوديگيرد ولي پروتئين سنتز نمانجام مي RNAسنتز  G1در مرحله  )1 
 .گيردانجام مي G2اساس تمايزيابي سلولي در مرحله  )2 
 . ترين مرحله استكوتاه Mاز نظر زماني، مرحله  )3 
 .است G2به  Sمهمترين نقطه كنترل و بازرسي چرخه سولي عبور از  )4 
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 شود؟هاي تكرار شونده دسته بندي مي DNAجز كدام يك از انواع  Aluتكرارهاي . 39

 1( DNA 2 ني ماهواره بسيار متغيرمي( DNA ريز ماهواره 
 اي پراكنده بلندعناصر هسته )4 اي پراكنده كوتاه عناصر هسته )3 

 تراكم ژني در كدام گروه كروموزومي زير كمتر است؟. 40

 18و  4 )4 22و  4 )3 19و  3 )2   22و  19 )1 

 ها صحيح است؟كدام گزينه در مورد رتروترانسپوزون. 41

 .هاي پروكاريوتي هستندروهي از ترانسپوزونگ )1 
 .است) هاعناصر شبه رتروويروسي و رتروپوزون(شامل دو گروه  )2 
 . ها در غياب تلومرها، قادر به انجام همانندسازي كامل هستندرتروپوزون )3 
 4( Ty  وCopia ها هستندهايي از رتروپوزوننمونه. 

 ها تشكيل شده است؟كدكننده پروتئين DNAاز تقريبا چند درصد از ژنوم انسان . 42

 نود و هشت )4  بيست )3 يك )2 ده   )1 

 اي انسان در حال هاپلويت چند گيگاباز است؟اندازه تقريبي ژنوم هسته. 43

 1( 1/1 2( 1/3 3( 2/4 4( 8/5 

 ها در انسان چند جفت باز است؟اندازه متوسط اگزون. 44

 1( 1000 2( 700 3( 300 4( 30 

 شود؟پلي مراز رونويسي مي RNAهاي اسپلايزومال توسط كدام  snRNAدر  Smكلاس . 45

 چهار )4 سه )3 دو )2 يك )1 
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 ـــــــــــــ )سال اخير 10(پاسخنامه تشريحي سوالات كنكور ارشد ژنتيك انساني ـــــ 

  .صحيح است» 3«گزينه  -1
 .اتوژنز باشداسپرم IIاختلال بايد در ميوز  YYبراي بدست آمدن 

  .صحيح است» ب«گزينه  -2
 .تنها اين مورد درست هست

  .صحيح است» الف«گزينه  -3
 .شوددر تشخيص هويت و آناليزهاي لينكاژ استفاده مي STRاز 

  .صحيح است» ب«گزينه  -4
 .شودايجاد مي mRNAژن كاذب از روي  retrotranspositionدر 

 .صحيح است» 3«گزينه  -5

  .صحيح است» 1«گزينه  -6
-اند به علت يكسان بودن توالي، تبادلات ايجاد تنوع نميكروماتيدهاي خواهري از يك كروموزوم والد بوجود آمده

 . كند

 .صحيح است» 1«گزينه  -7

 .صحيح است» 1«گزينه  -8

 .صحيح است» 2«گزينه  -9

 .صحيح است» 1«گزينه  -10

 .صحيح است» 4«گزينه  -11

 .ح استصحي» 3«گزينه  -12

 .صحيح است» 3«گزينه  -13

 .صحيح است» 1«گزينه  -14

 .صحيح است» 2«گزينه  -15

 .صحيح است» 1«گزينه  -16

 .صحيح است» 1«گزينه  -17

 .صحيح است» 3«گزينه  -18

 .صحيح است» 3«گزينه  -19

 .صحيح است» 2«گزينه  -20

 .صحيح است» 3«گزينه  -21

 .صحيح است» 3«گزينه  -22



 
 
 
 

    

46 

 ژنتيك

                        www. Farhikhteganp.ir             www.Olompezeshki  
021-66979524: تلفن دفتر مركزي  

 

 .صحيح است» 3« گزينه -23

 .اين سوال حذف شده است

 .صحيح است» 3«گزينه  -24
مرحله بندي . گوناگوني ژنتيكي حاصل از ميتوز خيلي محدود است. تقسيمات اوليه در گامتوژنز ميتوزي هستند

 .پروفاز قراردادي است

 .صحيح است» 2«گزينه  -25

 .صحيح است» 3«گزينه  -26

 .صحيح است» 2«گزينه  -27

 .صحيح است» 1«زينه گ -28

 .صحيح است» 4«گزينه  -29

 .صحيح است» 4«گزينه  -30
هاي در بازوي كوتاه كروموزوم( Satelliteو ) توالي تكراري پشت سرهم( DNA satelliteبايد به تفاوت بين  

 .توجه كنيد) آكروسنتريك

  .صحيح است» 3«گزينه  -31
 . باشندهاي ديگر غلط مي گزينه

 .صحيح است »1«گزينه  -32

 .صحيح است» 1«گزينه  -33

 .صحيح است» 4«گزينه  -34

 .صحيح است» 4«گزينه  -35

  .صحيح است» 4«گزينه  -36
 .شودها را به خود اختصاص داده در هستك رونويسي ميRNAكه بيشترين نسب  rRNAهاي ژن

 .صحيح است» 3«گزينه  -37

 .صحيح است» 3«گزينه  -38

 .تصحيح اس» 4«گزينه  -39

 .صحيح است» 2«گزينه  -40

 .صحيح است» 2«گزينه  -41

 .صحيح است» 2«گزينه  -42

 .صحيح است» 4«گزينه  -43

 .صحيح است» 2«گزينه  -44



 
 
 
 

 

47 

 ژنوم بندي سازمان و لوليس چرخه

                        www. Farhikhteganp.ir             www.Olompezeshki  
021-66979524: تلفن دفتر مركزي  

 

 

 

 نابعـم

 

 )چاپ دوم(ژنتيك مولكولي پزشكي در هزاره سوم، تاليف دكتر محمد رضا نوري دلويي 

 )ويرايش سوم(مباني ژنتيك، دكتر محمد تقي آساد  .1

 
2. Emery’s elements of medical genetics(14thEdition, 2012),Peter D Turnpenny, Sian 

Ellard 
3. Human molecular genetics (4th edithin, 2011), Tom Strachan, Andrew Read 
4. Essential medical genetics(6th edition, 2011),Edward S. Tobias, Michael Connor and 

Malcolm Ferguson Smith 
5. Medical Genetics (4th edition, 2009), Lynn B. Jorde, John C. Carey, Michael J. 

Bamshad 
6. Human genetics: from molecule to medicine(1st edition, 2011), Christian Patrick 

Schaaf, Johannes Zschocke, Potocki Lorraine 
7. Gene`s Lewin XI (2014), Jocelyn E. Krebs, Elliott S. Goldstein, Stephen T. Kilpatrick 

 
 

 


	1
	2
	3
	4
	تنظیم خانواده
	6
	تنظیم خانواده



