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اي از نكـات مهـم و كـاربردي آخـرين ويـرايش كتـاب اصــول        مجموعـه حاضـر برگزيـده   

ــا كمــك چنــين مجموعــه مــي 2021ژنتيــك پزشــكي امــري  تــوان در  اي مــي باشــد. ب

مدت زمان كوتاهي مروري جـامع بـر مطالـب كتـاب فـوق داشـت كـه از منـابع اصـلي          

باشــد. در پايــان  مــي ژنتيــك  دانشــجويان داوطلــب مقطــع كارشناســي ارشــد و دكتــري

انـد كمـال    گـر مـولفين بـوده    از تمامي كساني كه در تأليف و چاپ ايـن مجموعـه يـاري   

  تشكر و قدرداني را داريم. 
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شـود   ها باعـث ايجـاد فنوتيـپ مـي     ژن كه جهش در آن 16000فنوتيپ با اساس مولكولي و تعداد  5500تقريباً  •

 اند.  شناخته شده

عنـوان   گـردد و خـون قاعـدگي بـه     هاي مهم انسان توسط مني تعيين مي ارسطو و بقراط معتقد بودند كه ويژگي •
اين دانشمندان معتقد بودند كه مني توسط كل بدن توليـد  كند.  عنوان انكوباتور عمل مي محيط كشت و رحم به

 گردد و لذا پدران طاس، پسران طاس خواهند داشت.  مي

 ليون هوك و دگراف اسپرم و تخمك را شناسايي كردند و نقش زنان در انتقال به فرزندانشان را نيز توضيح دادند.  •

• Pierre de maupertuis يسم (زالي = فقدان رنگيزه) را مطالعه نمود. واكتيلي و آلبين صفاتي مانند پلي 

ها را منتشر كرد كه اساس مشاوره ژنتيـك در نظـر    هاي فرضي وراثت بيماري ژوزف آدامز تئوري پيرامون ويژگي •
 شود.  گرفته مي

ي پانژن كه توسط  شناس معروف دانماركي مطرح شد كه از واژه ) گياهJohannsenي ژن توسط يوهانسون ( واژه •
Devries پـانژنزيس مشتق شـده اسـت.    پانژنزيسي  ي پانژن از واژه ارائه شده است، الهام گرفته است. خود واژه 

 توسط داروين مطرح شد. 

شوند كه تحت كنترل تنها يك ژن هستند و كاركرد هر كدام  هايي اطلاق مي به صفات و بيماري» مندلي«ي  واژه •
شود. در واقع در مورد صفات مندلي ما يك جفـت   شي اعمال ميها به شكل مستقل در يك الگوي غيرافزاي از ژن

رسـند. اگـر هـر دو آلـل      ها از يكي از والدين بـه ارث مـي   فاكتور (يا دو آلل = آللومورف) داريم كه هر كدام از آن
  شوند.  مشابه و يكسان باشند هموزيگوت و اگر دو آلل متفاوت باشند، هتروزيگوت ناميده مي

  نتيك و تأثير آن بر علم پزشكيي ژ تاريخچه

  فصل اول



  
  

 

 8 فصل اول

اصل مندل 3 •

در واقع صـفات بـا هـم مخلـوط نشـده و در ← Low of Uniformity. قانون يكنواختي 1
شوند. فرضاً اگر نخودفرنگي كوتاه با نخـودفرنگي بلنـد آميـزش داده هاي بعدي ظاهر مي نسل

هـاي ا با آميزش مجدد نخـودفرنگي هاي نسل اول، بلند خواهد بود ام ي نخودفرنگي شود، همه
  شوند.  هاي كوتاه و بلند توليد مي بلند حاصل از نسل اول، مجدداً نخودفرنگي

صـورت هـر فـرد بـراي هـر ژن دو آلـل (بـه       ← (Low of Segregation). اصل جـدايي  2
شـود. ها به فرزند منتقل مـي  لهموزيگوت يا هتروزيگوت) دارد و در هر بار تنها يكي از اين آل

گـاهي اوقـات نقـض Iهـا در ميـوز    و عدم جدايي كرومـوزوم  Iاين اصل به علت خطا در ميوز 
  تك مناسب به اين اصل رسيد.  ): در واقع مندل با آميزش مونوهيبريد تك3شود (فصل مي
اين اصل بيان ← (Low of Independent Assortment)ها  . اصل جورشدن مستقل ژن3

رسـند. در مطالعـات بعـدي صورت مستقل به فرزند به ارث مـي  هاي مختلف به كند كه ژن  مي
ها بر روي كروموزوم خيلي نشان داده شد كه اين اصل هميشه درست نيست زيرا بعضي از ژن

هـا كـه از ژن به هم نزديك بوده و تمايل دارند هميشه با هم به ارث برسند. به ايـن مجموعـه  
  شود.  شوند اصطلاحاً هاپلوتايپ گفته مي هميشه با هم ديده مي

ي انتقال دو صفت هيبريدي به اين اصل رسيد، يعني همزمان نحوه مندل با كمك آميزش دي
  به نسل بعد را در گياهان نخودفرنگي بررسي كرد. 

  قوانين دوم و سوم مربوط به ميوزI  .هستند  

 ناميـده اي وجـود دارد كـه كرومـوزوم     باشد كه داخـل آن چنـدين سـاختار رشـته     سته ميهر سلول داراي يك ه •
هـاي خاصـي    هـا بـا رنـگ    سوما = جسم) علت اين نامگذاري ايـن اسـت كـه كرومـوزوم      شود. (كروما = رنگ، مي

 گذارد. آميزي شده و هر كروموزوم سوماي منحصر به فردي را به نمايش مي رنگ
تئـوري ←ها حامل عوامل تـوارثي هسـتند    اعلام كردند كروموزوم ←ووري والترساتن و تئودور ب

  كروموزومي ساتن 
  تبديل تئوري كروموزومي به تئوري ژن  ←توماس مورگان 
  هاي همولوگ (مشابه)   كياسما بين كوروموزوم ي مشاهده ←آلفونس جانسن 

هـا در سـفرش بـه ايـران، نقـل و انتقـال و مكانيـك آوري لالـه  با استفاده از جمـع  ←دارلينگتون 
  ها را توضيح داد كروموزوم

 (گرفته شده از كروموزوم)   Ome(آلماني) +  Geneژنوم =  •
اگر چه شـواهدي واضـح داشـت كـه       عدد اعلام كرد، 48هاي انسان را  عداد كروموزومت نتريپاولين بار تئوفيلوس  •

 ـ 46هاي انسان  داد تعداد كروموزوم نشان مي عنـوان تعـداد    كرومـوزوم را بـه   46ون وعدد است. در نهايت تجيوول
 هاي انسان اعلام كردند.  صحيح كروموزوم

شود كه در اثر حذف و اضافه شدن كامل يك كرومـوزوم   ي) به اختلالاتي گفته م17اختلالات كروموزومي (فصل  •
هاي كروموزومي ايجاد شوند. گاهي اين اختلالات نيز به طريق مندلي بـه   جايي يا انحرافات كروموزومي مثل جابه

 رسند.  ارث مي
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DNAسيرشناســايي  •
 عنوان اساس وراثت به

را شناسايي نوكليئكاسيدهاي  با كار بر روي سويه استرپتوكوكوس، ←فرد گريفيت 
هاي يك سـويه را مطرح كرد. كه مطابق اين اصل ويژگي ترانسفورماسيونكرد و اصل 

  شود.  ي ديگر منتقل مي به سويه
←ي پنوموكـوك  با كار بر رو ←اسوالدآوري، مكلين مك كارتي و كولين مك لود 

DNA ي ژنتيكي معرفي كردند.  عنوان ماده را به  
و مطالعات قبلي موريس ويلكينز ← DNAشناسايي ساختار  ←واتسون و كريك 

  است.  روزالين فرانكلين به شناسايي اين ساختار كمك شاياني كرده 
 .tRNAشناسايي  ←فرانسيس كريك، پائول زمنيك و مهلون هوگلند  •
 Sickleخوني داسي شكل ( اولين صفت ژنتيكي كه با تعيين توالي پروتئين خالص شده شناسايي شد صفت كم •

cell anemia بود. تغيير در نوكلئوتيدهاي (DNA   منجر به تغيير در آمينواسيد خاصي در پروتئين هموگلـوبين
 آورد.  شده و شكل آن را به حالت داسي در مي

ــاي • ــس مزايـ مگـ
سركه (دروزوفـيلا
ــتر) در ملانوگاســ
 مطالعات ژنتيكي 

  نسل در سال  25تا  20 ←توليد مثل راحت و سريع 
  مانند بال مجعد، بدن زرد ←راي صفات قابل شناسايي و با توارث مندلي دا

 اند.  شان به راحتي قابل تشخيص هاي ظاهري جفت كروموزوم دارد كه به خاطر تفاوت 4تنها 
هـا در طبيعـت اسـت ترين كروموزوم ي بزاقي لارو اين حشره يكي از بزرگ كروموزوم غده

  هاي موجود در بدن مگس سركه است.  برابر كروموزوم 100حداقل 
  ميليون جفت باز دارد كه تعيين توالي هم شده است.  180كل ژنوم آن تنها 

هايي مانند هموفيلي و كوررنگي را مطالعه كرد. به  بيماري  اش معروف است، جان دالتون كه به خاطر نظريه اتمي •
 نامند. اين دو بيماري هر دو توارث وابسته به جنس دارند.  نيز مي همين علت كوررنگي را گاهي دالتونيسم

را بررسـي  آپكـاپتونوري  هـر دو   ←گرود آرچيبلـد توسط ويليام باسـتون و   ←شناسايي اولين صفت تك ژني  •
هم كار كرد و متوجه شد كه هر سـه   سيستينورييسم و هاي آلبن علاوه بر الكاپتونوري روي بيماري گرودكردند. 

 ها توارث اتوزومي مغلوب دارند.  اين بيماري

  بندي اختلاف ارثي دسته •

  تك ژني 
  كروموزومي  
  چند عاملي  

  چند ژني 
دوران بارداري ايجادها در  تمام بيماري ←بيماري ژنتيكي سوماتيكي اكتسابي 

منجر بـه DNAشوند. در واقع در طول عمر انسان رخداد خطا حين تكثير  نمي
  گردد.  هاي سوماتيكي مي تجمع جهش

ــايت    • ــي را در س ــك ژن ــا  OMIMويكتورمــك كيوســيك فهرســتي از اخــتلالات ت  Online Mendelianي
Inheritance in man ،ماري بود. بي 25000شامل  2019كه تا سال  منتشر كرد 

) اسـت. در همـان   داون سـندروم ( 21زومـي   شناسايي شد، تـري  1959اولين ناهنجاري كروموزومي كه در سال  •
 نيز شناسايي شدند.  ترنرهاي كلاين فلتر و  سال سندروم
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شـود كـه در آن بخـش خيلـي      هايي اطـلاق مـي   سندرومبه  (Micro deletion syndrome)حذف  زيرهاي  سندروم •
نـوري   پهاي سيتوژنتيكي مطالعه با ميكروسكو ها با استفاده از تكنيك سندرومشود. لذا اين  وم حذف ميكوچكي از ژن

 بايد كمك گرفت.  micro arrayو  FISH ،CGHهايي مثل  باشند و از تكنيك يي نمياشناس قابل
زن و هـوش  ي زيادي به صـفات چنـد عـاملي ماننـد قـد، و      فرانسيس گالتون پسر عموي چارلز داروين علاقه •

) را Regression coefficientداشت. اكثر تحقيقات وي بر روي دوقلوهاي همسان بود و ضريب بازگشـتي ( 
 اي براي تخمين درجه تشابه بين وابستگان معرفي كرد.  عنوان وسيله به

دكي ها داراي يك اثر افزايشي ان در وراثت كمي چندين ژن در ايجاد يك صفت نقش دارند كه هر كدام از ژن •
 گردد. صورت مستقل عمل نموده و اثر افزايشي اعمال نمي ها به هستند. برخلاف صفات مندلي كه ژن

برخــي اصــطلاحات •
  رايج در ژنتيك

  كند.  اشاره مي بيماري): به موارد جديد Incidenceبروز (
كنـد. شـيوع اشـاره مـي   ): به نسبتي از افراد مبـتلا در هـر زمـان   prevalenceشيوع (
كـه به اين دليل كه اميد به زندگي كاهش يافته يا ايـن  تر از ميزان بروز است، كم معمولاً

  دهد.  بيماري در سنين بالا خود را نشان مي
عملي نـدارد و در هنگـام  ): يك اصطلاح عمومي است كه ويژگيFrequencyفراواني (
  شود. نظر گرفته مي هاي ژني مترادف بروز در ي فراواني محاسبه
شـوند. شود كه در زمان تولد نمايان مي هايي گفته مي هاي مادرزادي: به بيماري بيماري

دهنـد مثـل هـايي كـه در سـنين بـالا خـود را نشـان مـي        مثل شكاف كام، لذا بيماري
هاي مادرزادي، منشـاء ژنتيكـي ي بيماري مادرزادي نيستند. از طرفي همه هانتينگتون
  از هم گسيختگي جنينندارند مثل 

ي اول بارداري ناهنجاري كروموزومي دارند و تقريباً يك  هاي رخ داده شده در سه ماهه درصد سقط 50تا  40 •
هـا از لحـاظ    درصـد تمـام بـارداري    10حـداقل  شـود   خودي منجر مـي  بارداري به سقط خودبه 4مورد از هر 

 باشند.  كروموزومي غيرطبيعي مي
درصـد   50ي مـادرزادي دارنـد كـه حـداقل      درصدشان حداقل يك ناهنجاري عمده 3ن ي نوزادا از ميان همه •

 شود.  ها به شكل كامل يا نسبي توسط فاكتورهاي ژنتيكي ايجاد مي آن

 

1بروز ناهنجاري كروموزومي در نوزادان: 
200   

1دان:ژني در نوزا بروز ناهنجاري تك
100   

 دهند.  مشكلاتي با منشأ تكويني نشان مي درصد از كودكان در سنين دوران مدرسه،  12- 14حدود  •
هـاي ژنتيكـي    علت ناهنجاري به هاي كودكي ناشنواييدرصد از كل  50، ي كودكيها درصد از كل نابينايي 50 •

هاي بيمارسـتاني و   درصد پذيرش 30هاي مادرزادي مجموعاً  هاي ژنتيكي و بدشكلي شود. ناهنجاري ايجاد مي
 شود.  ي مرگ و ميرهاي دوران كودكي را شامل مي درصد از همه 50تا  40

 شود.  ژني ايجاد مي ها توسط توارث تك درصد از تمام بدخيمي 1تقريباً  •
 شود.  ني ايجاد ميهاي شايع مانند پستان، كلون و تخمدان در اثر وراثت تك ژ درصد سرطان 10تا  5 •
باشند كه ژنتيـك در ايجـاد آن اخـتلال دخيـل      داراي يك اختلال مي  درصد از جميعت 5سالگي،  25تا سن  •

شـكل پزشـكي   درصد از جمعيت بزرگسالان در كشـورهاي پيشـرفته داراي يـك     50است. از طرفي، بيش از 
 باشند. مشخص ژنتيكي مي



  
  
  
  
  
 
 
  

 سلول

ــا سيتوپلاســم: شــامل ســيتوزول ب
    حاوي⎯⎯⎯←مايع  غلظت نيم

  عناصر حل شدني 
  ساختار اسكلتي سلولي

هــاي مختلــف نــدامكا
نيز در سيتوپلاسم قرار

  اند. گرفته

 

  هاي سلول   گلژي: ترشح فرآورده
ميتوكنـــدري: توليـــد انـــرژي از طريـــق
ــيون ــابوليكي فسفريلاسـ ــيرهاي متـ مسـ

  اكسيداسيون  
پراكسيزوم و ليـزوزوم: مسـئول تخريـب و

 هاي سمي   دفع ضايعات سلولي و مولكول
  اشد. ب ها) مي هسته: جسم رنگ پذير تيره كه حاوي هستك و مواد وراثتي (يعني كروموزوم

ي فسـفوليپيدي داراي غشاي دو لايه
  است. وظايف اين غشا

  محافظت از محتويات درون سلولي 
ي ورود و داراي نفوذپذيري انتخابي است و به برخي موارد اجـازه 

  دهد.  يا خروج مي
هاي سراسري است كـه در شناسـايي و ارتبـاط و داراي پروتئين

  ها نقش دارند.  گ بين سلولنسيگنالي
  

  دومفصل 

  اساس سلولي و مولكولي وراثت
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ك

اسيدهاي نوكلئي
  

DNA ــكيل ــدهاي تشـ ــده : واحـ ي آن دهنـ
  :شوند كه شامل نوكلئوتيد ناميده مي

  قند داكسي ريبوز 

  ) G) و گوانين (Aپورين: آدنين (باز آلي
  )  C) و سيتوزين (Tپيريميدين: تيمين (

  فسفات 
• DNA شود.  ها مشاهده مي اغلب در كروموزوم 
• DNA  انـد (  از دو رشته تشكيل شده است كه در جهات مخالف (موازي ناهمسو) به هم چسـبيدهAnti parallel.(

انـد. اتصـال هـر دو شـده  استر به هـم متصـل   ي پيوندهاي فسفودي وسيله نوكلئوتيدها در هر تك رشته، به
  .  گردد ي پيوندهاي هيدروژني ميان بازهاي آلي در مركز مارپيچ ايجاد مي رشته به هم نيز به وسيله

RNA ــكيل ــدهاي تشـ ــده : واحـ ي آن دهنـ
  شوند كه شامل نوكلئوتيد ناميده مي

  قند ريبوز 

  ) G) و گوانين (Aپورين: آدنين (باز آلي
  )  C) و سيتوزين (Uپيريميدين: يوراسيل (

  فسفات 
• RNA شود.  هاي بالاتر در هستك هسته ديده مي در سيتوپلاسم و در غلظت 
• RNA ي منفرد تشكيل شده شده است. تنها از يك رشته  

ست يعني هميشه يك باز آلي پورين هميشـه در  صورت تصادفي ني چيدمان بازهاي آلي در اسيدهاي نوكلئيك به •
ي  وسـيله  وسيله سه پيوند هيدروژني با سيتوزين و آدنين بـه  گيرد. گوانين به مقابل يك باز آلي پيرميدين قرار مي
 گردد.   دو پيوند هيدروژني باتيمين جفت مي

(قديمي)  مادرياي  دو رشته DNA(جديد) از روي  ختريد DNAي مارپيچ  يعني توليد دو رشته ←همانندسازي  •
مادر توسط هليكاز از هـم جـدا    DNAي  دو رشته دهد،  چرخه سلولي رخ مي Sي  طي اين فرآيند كه در مرحله ←

ي همانندسـازي  ي جديد در نقاط متعدد بـه نـام مبـدأها    مراز رشته پلي DNAآنزيم  كمكشده و از روي هر رشته با 
كيلوباز از هم فاصـله   300تا  50است. مبداهاي همانندسازي  ′3به  ′5شود. جهت همانندسازي از سمت  ساخته مي

 دهند.  مبدأ همانندسازي خوشه يا واحدهاي همانندسازي را تشكيل مي 80تا  20دارند. 
خـواهيم داشـت.    DNAي  صورت نيمه حفاظتي است. يعني بعد از همانندسازي دو رشته ي بهفرآيند همانندساز

  يك رشته مادري و يك رشته دختري است.  DNAدر هر 
هـاي مختلـف    در واحدهاي همانندسازي منفرد در زمان DNAچرخه سلولي همانندسازي  Sي  در هر مرحله •

 دهد.  رخ مي
دهنـد. سـپس ايـن     وتاب خورده و مارپيچ اوليـه را تشـكيل مـي    هم پيچ به DNAي  ساختار كروموزوم: دو رشته •

خـورده و سـاختارهايي بـه نـام      هـاي قليـايي) پـيچ    هاي پروتئيني به نـام هيسـتون (پـروتئين    به دور دانه  مارپيچ
 هاي بلند روي اسكفولد (اسكلت) پروتئينـي  پخوردگي بر روي لو ي پيچ كنند. سومين مرحله نوكلئوزوم ايجاد مي

شـود. پـيچش محكـم     گيرد و ساختارهايي به نام فيبرهاي كروماتيني ايجاد مي غيرهيستوني و اسيدي شكل مي
شود كه در زير ميكروسكوپ نوري قابل مشاهده است. به اين سـاختار   اين ساختار در نهايت كروموزوم ناميده مي

 شود.  كلي، مدل سولونوئيدي گفته مي
ه (واسرشت = جـدا) شـود، مجـدداً ايـن دو رشـته بـه هـم متصـل (رنـاتوره)          دو رشته دناتور DNAاگر مولكول  •

هاي تكـراري   قدر توالي هاي منحصر به فرد و تكرار دارد. هر چه شوند. سرعت اين رناتوراسيون به حضور توالي مي
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عت تـر همـديگر را پيـدا كـرده و رناتوراسـيون بـا سـر        هـا سـريع   اين توالي تر باشد، بيش DNAبر روي دو رشته 
 گيرد.   تري صورت مي بيش

انواع توالي
 

هاي 
D

N
A

 
انساني

  

كنند هايي كد مي ها پروتئين اين ژن ←هاي با تكرار اندك  فرد توالي هاي منحصربه درصد توالي 70تا  60
  ها و ...  ها، هورمون مدهند. مانند آنزي كه وظايف متعددي را در سلول انجام مي

هـا ايـن تـوالي   ←هاي تكـرار متوسـط يـا بـا تكـرار زيـاد        فرد توالي هاي منحصربه درصد توالي 40تا  30
زبالـه DNAهـا   انـد. بـه ايـن تـوالي     ماهواره و يا توالي پراكنده واقع شده DNAشوند و در  رونويسي نمي

)Junk شود اما برخي از اين نواحي طي تكامل حفظ شده و ممكن است در تنظيم مي) يا دورريختي گفته
  بيان ژن نقش داشته باشند. 

ــداد ژن هــاي انســان: تع
 ←رهزا 30هزار تا  25

حامل تعـداد ←اند  در نواحي هتروكروماتين و سانترومري كه اغلب غيركننده
  اندكي ژن هستند.  

  شود.  ترين تعداد (چگالي) ژن ديده مي در نواحي ساب تلومريك بيش
  ي پروتئين است.  درصد ژنوم كدكننده 2تر از  در واقع كم

  

  19هاي غني از ژن كروموزوم
22  

  4هاي فقير از نظر تعداد ژن  زومكرومو
18  

اگـزون   79ها تا  ها تنها يك اگزون دارند و برخي از آن ژن برخي ازها نيز به شدت متغير است. يعني  ي ژن اندازه •
اينتـرون (تـوالي    هـاي انسـاني   كنـد. اغلـب ژن   مگاباز از ژنـوم را اشـغال مـي    5/2نيز دارند مانند ديستروفين كه 

تـر هسـتند و    هـا بـزرگ   ها از اگـزون  ها نيز متغير است. اينترون گر غيركننده) نيز دارند كه اندازه اينترون مداخله
هاي انساني معمولاً همپوشان نيسـتند و از   ها ممكن است يك ژن ديگر قرار گرفته باشد. ژن گاهي داخل اينترون

 شود.  همپوشاني ديده مي HLAي  بته گاهي در خانوادهفاصله دارند. ال kb30ي  اندازه هم به
ي  هـا نتيجـه   هايي هستند كه چندين ژن بـا علمكـرد مشـابه دارنـد. ايـن ژن      خانواده ←هاي چند ژني  خانواده •

در روي صورت فيزيكـي   هاي ژني به مضاعف شدن ژن اجدادي و سپس واگرايي تكاملي هستند. بعضي از خانواده
 16و  11هـاي   هاي آلفا يا بتا گلوبين كه به ترتيـب روي كرومـوزوم   اند مثل خوشه ژنوم نزديك به هم قرار گرفته

 .(HOX)ي ژني همئوباكس  اند مثل خانواده كه در سرتاسر ژنوم پراكنده اند يا اين قرار گرفته
 

خانواده
 

هاي چند ژني 
     

2 
دسته
اند 

  

ــوالي1 ــر ت ــيك: از نظ . كلاس
  هم شبيه هستند. بسيار به

دهـي ي سـازمان  ريبوزومي در ناحيه RNAي  هاي كدكننده الف) ژن
  هاي اكروسنتريك   ) برروي بازوي كوتاه كروموزومNORهستكي (

  اند.  كه سرتاسر ژنوم پراكنده tRNAب) خانواده ژني 
هـاي ژنـي: از نظـر تـوالي تشـابه كمـي بـه واده. ابرخان2

هم دارند اما از نظـر عملكـردي بـه هـم مـرتبط هسـتند
ــروتئين ــي  و پ ــد م ــايي را ك ــين  ه ــه دوم ــد ك ــاي كنن ه

  مشابه دارند. 

 6روي بازوي كوتاه كروموزوم  HLAالف) 
.T هاي سلولي گيرنده ي هاي كدكننده ژن  ب)

 
  

 

 گلوبين انسان انجام شده بود.  β−ها كه منجر به شناسايي ژن شد بر روي ژن  ن مطالعهاولي •
هايي از ژن اصلي (ساختاري) هسـتند. امـا    شود كه در واقع كپي هايي گفته مي ها): به ژن هاي كاذب (سودوژن ژن •

 گردد.  نميها هيچ پروتئيني توليد  فاقد عملكرد هستند و از روي آن
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انواع توالي
 

هاي 
D

N
A

 
تكراري در ژنوم انسان

  

الف) پشت سرهم
  

D
N

A
 

ستلايت 
(ماهواره)

  شود.  را شامل مي  درصد از ژنوم 15تا  10  
نسبتاً پيچيده از نظر رونويسي غيرفعال هستند.تكراري كوتاه ساده يا  DNAهاي  شامل توالي

  هاي مشخص قرار دارند.  اطراف سانترومر كروموزوم
  ها را جدا كرد.  توان آن شيب چگالي مي  از طريق سانتريفيوژ

D
N

A
 

ستلايت
هاي توالي  

 تلومري

  فعال هستند.از نظر رونويسي غير
ها كه در واقع از تكرارهاي يك كليوباز در انتهاي تلومر كروموزوم15تا  10توالي 
  بازي تشكيل شده  6توالي 

ها براي حفظ يكپارچگي كروموزوم لازم هستند و توسـط تلـومراز بـه اين توالي
  شوند.  كروموزوم اضافه مي

DNA مينـــي ســـتلايت
  ) VNTRبسيار متغير (

  شامل توالي تكرارهاي كوتاه پشت سر هم از يك توالي مركزي
  شود.  از اين توالي استفاده مي DNAدر انگشت نگاري 

ميكروستلايت
ها 

ها داخل شامل توالي تكراري پشت سرم يك، دو، سه و چهار نوكلئوتيدي به ندرت اين توالي  
هاي تكراري سه نوكلئوتيدي درون يا نزديك برخي گيرند البته توالي والي كدكننده قرار ميت

  شوند.  ها ديده شده و باعث بيماري مي ژن
مراز در حـين همانندسـازي پلي DNAتغيير در اين توالي تكراري به علت سرخوردن آنزيم 

  ) Slipped strand mispairingاست (

 ب)
پراكنده

  

عناصر هسته
 

اي
پراكنده كوتاه  
  

 

  شود.  درصد از ژنوم انسان را شامل مي 5
  هزار نسخه از اين توالي  750000شامل 
هستند كه داراي تـوالي مشـابه بـا bp300اي DNAهاي  ها، توالي ترين اين توالي شايع
هـا در سـنتز پـروتئين نقـشSRP) هسـتند.  SRP(ي سـيگنال   ي شناسايي كننده ذره

شـود زيـرا داراي جايگـاه شناسـايي نيز گفته مـي  Aluهاي  ها، توالي دارند. به اين توالي
  هستند.  AluIي  آنزيم محدودكننده

عناصر هسته
 

اي
پراكنده بلند  
  

 

  اند.  دادهژنوم را به خود اختصاص  DNAدرصد از  5تقريباً 
نسخه از يـك تـوالي 100000است كه بيش از  L1يا  LINE1ها  ترين اين توالي شايع

DNA ي هـا كدكننـده   شود. ايـن تـوالي   جفت باز را شامل مي 6000ي بيش از  با اندازه
  ) هستند. revers transcriptaseبردار معكوس ( آنزيم نسخه

 

 مشخص نيست.  هاي تكراري پراكنده هنوز  عملكرد اين توالي •
هـا   هاي تكراري مستقيم هستند و از اين جهت شبيه ترانسپوزون در دو انتهاي خود توالي Aluي  اعضاي خانواده •

ها اولين بار توسط باربارا مك كلينتاك در ذرت شناسايي شدند. اين  جايي) هستند. ترنسپوزون (عناصر قابل جابه
شوند. هم در گياهـان و هـم در حيوانـات     ايگاه ديگر منتقل ميعناصر به خودي خود از يك جايگاه در ژنوم به ج

هـاي     هاي انجـام نـوتركيبي نـابرابر هسـتند و منجـر بـه جهـش        محل Aluهاي تكراري در  شوند. توالي ديده مي
در زا  عامـل جهـش  عنوان يك  به LINE1و  Aluهاي  شود. لذا هر دو توالي مي يخابتزا شده و يا برتري ان بيماري
 اند.  هاي وراثتي مطرح بيماري
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) ميتوكندري
  DNA اي و حلقوي  دو رشته  

  كيلوباز  6/16سايز: 
  داراي فشردگي بالايي است. 

DNA  .تكراري اندكي دارد  

كند ژن را كد مي 37
 rRNAتا  2

 tRNAتا  22
  و سيتوكروم اكسيداز   bپروتئين مانند سيتوكروم  تا ژن كدكننده 13

  ي آمينواسيد در ژنوم هسته با ژنوم ميتوكندري تفاوت دارد.  هاي كدكننده برخي از كرون
  رسد و لذا توارث مادري دارد.  ميتوكندري منحصراً از طريق اووسيت مادر به ارث مي

  تك رشته mRNAرونويسي توليد 
II RNA

 رونويســــــي توســــــط→⎯⎯⎯⎯⎯⎯
   DNA  پلـــي مـــراز

شـود. در   پذير توسط فاكتورهاي دروني و محيطي انجام مـي  صورت دائمي يا برگشت دو رشته كنترل رونويسي به
يـا بالادسـت اكثـر     ′5 در سـمت جفت بـازي و   200ها به توالي  )TFفرآيند رونويسي فاكتورهاي عمومي رونويسي (

   شوند. تقسيم مي GCو غني از  TATAشوند. پروموترها به دو تسه جعبه  روموتر متصل مينام پ هاي يوكاريوتي به ژن

ي شود رشته ي الگو كه از روي آن رونويسي انجام مي به رشته

 

 

5ي مكمل اين رشته (در جهت  رشته شود و به سنس گفته مي 3′ شود كه دقيقا  نس گفته ميس ي آنتي ) رشته→′
  است.  mRNAمشابه توالي 

ش 
پرداز

RN
A

 
 

شامل مجموعه
 

اي
 

از تغييرات بر روي مولكول 
RN

A
 

اوليه در هسته
  

ش
پيراي

شـوند ايـن عمـل در هسـته و قبـل از هـا حـذف مـي    حين و بعد از رونويسي، اينتـرون   
′3و در  GTهـا   اينتـرون  ′5شـود. در سـر    بـه سيتوپلاسـم انجـام مـي     RNAقال انت

  باشد.  مي AGآن 
  شود.  ) انجام ميSnRNAاي ( كوچك هسته RNAفرآيند پيرايش توسط مولكول 

ك
كلاه

 
گذاري

  شود.  اين فرآيند انجام مي، نوكلئوتيد 20-30از روي حدود  بعد از رونويسي  
ــر    ــه س ــوانين ب ــول گ ــافه شــدن مولك ــول  mRNA5′شــامل اض ــا اتصــال غيرمعم  ب

5فسفات  تري 5′ ′→   
  شود.  متيله مي 7ي  شماره Cاين مولكول توسط آنزيم متيل ترانسفراز در 

    mRNAمولكول  ′3نوكلئوتيد آدنين به انتهاي  200سيون: اضافه شدن حدود آدنيلا پلي
  

′5وظايف كلاهك 
  به سيتوپلاسم  mRNAانتقال 

  mRNAتسهيل اتصال ريبوزوم به 
  توسط اگزونوكلئازهاي سلولي اندوژن (درون سلول)   mRNAاز تخريب جلوگيري 

  نمايند. ي آن را تسهيل مي از هسته و همچنين ترجمه mRNAآدنيلاسيون: خروج  وظايف پلي
  

ريبوزوم: دو زير واحد دارد •
SrRNA18زيرواحد كوچك: تعداد زيادي پروتئين ريبوزومي  +  

زيرواحد بزرگ: تعداد زيادي پروتئين ريبوزومي 
SrRNA
/ SrRNA
SrRNA

5
5 8
23

+  

  شود.  ها گفته مي زوم ها يا پلي ريبوزوم ها، پلي ريبوزومي  به مجموعه •

5′ 3′

5′3′
5′
3′ 5′

سنس ي آنتي رشته

 سنس رشته

سنس ي آنتي رشته
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• tRNA

  گيري: سيتوپلاسم محل قرار
گيرند.  قرار مي tRNA  آمينواسيدها برروي مولكول و با كمك آنزيم پپتيديل ترنسفراز، ATPبا مصرف 

ي آنزيم پپتيديل ترنسفراز و تشكيل پيوندهاي پپتيـدي بـه هـم متصـل و وسيله به  اين آمينواسيدها،
  گيرد.  پپتيدي شكل مي ي پلي زنجيره

  

  تغييرات پس از ترجمه •

  هيدروكسيلاسيون
  متيلاسيون

  يا ليپيد   كربوهيدراتاضافه شدن 
  پپتيد مثل تبديل پروانسولين به انسولين   ي پروتئوليتيكي پلي جزيهت

  

  هدف از اين تغييرات •
  ساختار طبيعي    كسب

  كسب فعاليت عملكردي  
  انتقال به مكان مخصوص در سلول  

شود. هـر كـدوني    ) گفته ميReading Frameچارچوب خواندن (عنوان  تايي در يك ژن به هاي سه ونترتيب كد •
هـاي   مخصوص يك آمينواسيد خاص است. بعضي از آمينواسيدها بيش از يك رمز سه تايي دارنـد. يعنـي كـدون   

ي پروتئينـي شـود. اصـطلاحاً گفتـه      ممكن است منجر به قرارگيري آمينواسـيدهاي مشـابه در زنجيـره   متفاوت 
 ) هستند. degenerateنحطاط (ها داراي ا نشود كه برخي از كدو مي

كـدون در   64شـود.   جفـت مـي   tRNAكـدون در   آنتـي نوكلئوتيدي ويژه به نـام   3  با توالي mRNAهاي  كدون •
mRNA مولكول  30كه تنها  داريم، در حاليtRNA    سيتوپلاسمي داريم لـذا يـكtRNA     قـادر اسـت چنـدين

 ها جفت شود.  دارند، را شناسايي كرده و با آن كدون را كه در باز موقعيت سوم با هم تفاوت
هـا وجـود دارنـد و     سـلول ي  شود كـه در همـه   مي  هايي گفته ) به ژنhouse keeping genesدار ( هاي خانه ژن •

 كنند.   هاي ريبوزومي، كروموزومي و اسكلت سلولي را كد مي هاي مشتركي مانند پروتئين پروتئين

′5در سمت  ←پروموتر  •

  هاي يوكاريوتي اكثر ژن

TATA← در آغاز رونويسي ←جفت بازي  25ي  در بالادست آغاز رونويسي با فاصله
  شود.   ايگاه آغاز رونويسي ميدر سطح پايه نقش دارد. جهش در آن باعث تغيير ج

GC←ي آن افزايش رونويسي است. وظيفه←از پروموتر بازي  جفت 80ي  در فاصله
هاي مجاور خـود اثـر    ها تنها بر روي بيان ژن كنند، يعني اين توالي فعاليت مي Cisصورت  ها به هر دوي اين توالي

  ها.  ند نه تمام ژندار

هــاي انــواع تــوالي •
  تنظيمي در ژنوم

 GCو  TATAي  مثل جعبه ←افزايش سطح رونويسي ←ها)Enhancerها ( كننده تقويت
  شوند.  مانع رونويسي مي ←ها)Silencerها (  كننده خاموش

 كيلوبـاز هسـتند و مـانع فعاليـت     تا سـه جفت باز  Baundany(← 500عناصر مرزي (
  شوند.  هاي مجاور مي عناصر تنظيمي ژن

  

ــاي • فاكتورهــــــ
  رونويسي

  در تنظيم بيان ژن درگيرند. 
  شوند.  متصل مي DNAكوتاه در هاي نوكلئوتيدي  به توالي

  ي رونويسي  كننده دومين فعالداراي دو دمين هستند
  DNAدومين اتصال به 

  



  
 

 

 اساس سلولي و مولكولي وراثت  17

(علت هر كدام از DNAهاي اتصال به  انواع دومين •
ــام ــذاري ن ــژه    گ ــاختاري وي ــيات س ــا خصوص ي ه
  هاست):   آن

  ترين دومين است.  رايج :مارپيچ –دور  –پيچ . مار1
  . انگشت روي 2
  ين . زيپ لوس3
  مارپيچ -حلقه  –. مارپيچ 4

  

  انواع سطوح تنظيم بيان ژن •

 دهد.   ها در سطح رونويسي رخ مي تر ژن تنظيم بيان بيش←در سطح رونويسي
   RNAش در سطح پرداز

   RNAدر سطح اتصالي 
  و ترجمه  mRNAدر سطح تخريب 

ي ترجمــه نشــده) مربــوط بــه ژن  (ناحيــه UTR3′ي  در ناحيــه 20210در موقعيــت  Aبــه  Gتبــديل نوكلئوتيــد  •
 شود.  سما ميي مربوط به اين ژن را بالا برده و لذا منجر به افزايش پروترومبين در پلاmRNAپروترومبين پايداري 

كوچك RNAها و وظايف  ويژگي •
  ) siRNAگر ( مداخله

  اي   نوكلئوتيدي دو رشته 21 -23توالي كوتاه 
(كمـپلكس RISCي هدف با كمك كمـپلكس  mRNAي  وظيفه: تجزيه

  است.)  RNAخاموش سازي القا شده يا ريبونوكلئاز كه حاوي 
و يـا   mRNAايجـاد شـكافتگي انـدونوكلئوتيكي     ←mRNAهـا): اتصـال بـه    RNA(ريـز   miRNAوظايف  •

  . mRNAي آن  جلوگيري از ترجمه
هاي جايگزين يعني از يك ژن بيش از يك نوع پروتئين  هاي متناوب (جايگزين): ايزوفرم هاي توليد ايزوفرم روش •

   هاي مختلفي داريم: توليد شود، براي اين كار روش
هاي  شود پيرايش متناوب يعني اگزون متناوب ميپيرايش درصد) دستخوش  95هاي انساني (يعني  ژن  . اكثريت1

ها وقتي ترجمـه   هر كدام از اين چيدمان مختلف كنار هم قرار بگيرند. لذا مختلف مربوط به يك ژن با چيدمان
ژن كـه داريـم،    هـزار  30تـا   25تـوانيم از   هـا مـي   دهند. در واقع با ايـن روش  هاي متفاوتي مي شوند، پروتئين

  مختلف بسازيم.   ها پروتئين ميليون
ها بيش از يك پروموتر دارند و هر كدام از اين پروموترهـا رونويسـي و ترجمـه را از جايگـاه ويـژه       . بعضي از ژن2

  كنند.   هاي مختلفي توليد مي پروتئينكنند لذا  مربوط به خود شروع مي
  متناوب   آدنيلاسيون . پلي3

 ): central dogmaاصل مركزي ( •
شود و اين انتقال يك طرفه است، اما مطالعـات بـر    منتقل مي RNAبه  DNAشد كه اطلاعات از  ابتدا تصور مي

با  DNAشود كه به آن سنتز  منتقل مي DNAبه  RNAها نشان داد كه گاهي اطلاعات از  روي رتروويروس
، DNAشـود. يعنـي ابتـدا از روي     ) گفتـه مـي  RNA )RNA directed DNA syrthesisگري  ميانجي
RNA شود و سپس از روي آن  ساخته ميRNA يك ،DNA شـود. ايـن    جديد ساخته ميDNA   بعـداً در
DNA هـا   هاي انجام شده روي تشابه به توالي شود. اين اطلاعات از بررسي هاي ادغام مي اي ديگر سلول هسته

  دست آمد.  ها به ر رتروويروسهاي انكوژني د در انسان با توالي
DNA

RNA
↓

 پــــــــــروتئين↓
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 زا هستند.   ها بيماري ي ژنتيكي كه ناشي از تكامل است، اگر چه گاهي جهش تغيير در ماده ←جهش  •

ها دلايل ايجاد جهش •
  زا  ي جهش تماس با مادهالف) 
ها اكثريت جهش ←خودي  به شكل خودبه DNAدر همانندسازي يا ترميم  خطاب) 

  از اين نوع هستند. 
  

ها محل رخ دادن جهش •

تواننـد باعـث شوند اما مـي  به فرزندان منتقل نمي ←در بافت يا سلول سوماتيكي 
  شوند مثلا سرطان ايجاد كنند.  بيماري در بزرگسالي مي
كه جهش در بافت مگر اين ←ها: قابل انتقال به نسل بعد  در بافت گنادي و گامت

فرد قادر بـهاي باشد كه تأثير منفي روي باروري فرد بگذارد و هرگز  گونهگنادي به 
  ر بقا و سن بلوغ فرد اثر گذارد. كه ب توليد مثل نباشد و يا اين

آلل جهش يافتني مغلوب كشنده يا نيمه كشنده دارد كه در حالت هموزيگوت اثر جدي بسيار  6هر فرد بيش از  •
هـا خطرنـاك اصـطلاحاً بـار      ي انواع آلـل  تر باشد. به همه خيلي بيشتواند  ها مي بدي دارد. شمار حقيقي اين آلل

 شود.  ) گفته ميGenetic loadژنتيكي جميعت (
هـايي كـه بـه لحـاظ      هاي خطرناك وراثتـي در سـلول   در برخي از بيماران مبتلا به آنمي فانكوني برگشت جهش •

 شود.   هاي برگشتي گفته مي ها، جهش هستند گزارش شده است. به اين نوع جهش طبيعيفنوتيپي 
  ا بر محصولات پروتئينيه ها و اثرات آن ها و انواع اصلي موتاسيون ، گروهها كلاس. 2-1جدول 

  اثر بر محصول پروتئيني  نوع  گروه  كلاس

  يجايگزين

  .شود همان اسيدآمينه ايجاد مي  *خاموش  مترادف

  نامترادف

تواند بر عملكرد يا پايـداري   كه مي -كند  اسيدآمينه تغيير مي  *بدمعني
  پروتئين اثر بگذارد

ن به دليـل تخريـب   باعث فقدان عملكرد يا بيا -كدون خاتمه   *معني بي
mRNA شود. مي  

  حذف اگزوني يا حفظ اينتروني -پيرايش غيرطبيعي   جايگاه پيرايش
  تغيير بيان ژن  پروموتور

  حذف

ممكـن اسـت بـر     -حذف در چارچوب يك يا چند اسيدآمينه    باشد (كدون)  3مضربي از 
  عملكرد يا پايداري پروتئين اثر بگذارد

احتمالا باعث خاتمه زودهنگام ترجمه همراه با فقدان عملكرد   چارچوب تغيير  نباشد 3مضربي از 
  يا بيان شود.

  حذف بزرگ
ممكن است باعث خاتمه زودهنگام ترجمـه همـراه بـا فقـدان       حذف نسبي ژن

  عملكرد يا بيان شود.
  فقدان بيان ژن  حذف كامل ژن

  درج

ممكـن اسـت بـر     -آمينه درج در چارچوب يك يا چند اسـيد     باشد (كدون) 3مضربي از 
  عملكرد يا پايداري پروتئين اثر بگذارد.

احتمالا باعث خاتمه زودهنگام ترجمه شده كه همراه با فقدان   تغيير چارچوب  نباشد 3مضربي از 
  باشد. عملكرد يا بيان مي

ممكن است باعث خاتمه زودهنگام ترجمـه همـراه بـا فقـدان       سازي نسبي ژن مضاعف  درج بزرگ
  يا بيان شود. عملكرد

  ممكن است به دليل افزايش دزاژ ژني، اثر داشته باشد.  سازي كامل ژن مضاعف
افزايش تكرارهاي سه 

  تغيير بيان ژن با تغيير عملكرد يا پايداري پروتئين  جهش ديناميك  نوكلئوتيدي

  توانند باعث پيرايش نادرست شوند. ها مي * برخي از انواع اين جهش
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 ها انواع جهش •

  جايگزيني بازي منفرد  
  درج 

  حذف 
  دست آوردن كل كروموزوم از دست دادن يا به

  ها فراواني انواع متفاوت جهش .2-2جدول 
  درصد از كل  نوع جهش

  56  يابي معني دگر معني
  10  پيرايش
  2  تنظيمي

  24  شدگي كوچك يا هر دو حذف و درج
  7  هاي بزرگ حذف و درج

  >1  هاي تكراري) واريتههاي پيچيده و يا  موارد ديگر (بازآرايي
Indels زمان نوكلئوتيدها هستند. هايي كه درگير درج و حذف هم = جهش  

) تقريبـاً نصـف كـل    missenseدگـر معنـي (  هـاي   هاي جايگزيني هسـتند و جهـش   ها، جهش ترين جهش شايع •
  دهند.   ها را به خود اختصاص مي جهش

 ها زينيانواع جايگ •
جايگزيني باز پورين به پورين ديگـر يـا تبـديل بـاز پيريميـدين بـه پيريميـدين: انتقـال

)transition (  
  ) transversionجايگزيني يك باز پورين با پيريميدين يا برعكس: تبديل (

  

 A  پورين 
G  

پيريميدين
T 

 C  
  

 transitionخطوط منقطع: 

 transversionخطوط ممتد: 
 

نـي بـالاي جهـش    خـاطر فراوا  اسـت، كـه ايـن امـر بـه      transversion از تـر  بـيش  transitionهـاي   فراواني جهش •
transition از نوع ،C  بهT نوكلئوتيدهاي  باشد كه در دي ميCpG نوكلئوتيـدها   . در واقع در اين ديدهد رخ ميC 

شود كه توسـط سيسـتم تعميـر هـم بـه       مي Tشود و تبديل به  خودي دآمينه مي طور خودبه متيله شده و سپس به
ل يك باز پيريميدين به يك باز پيريميدين ديگر اسـت و از  خاطر تبدي شود. اين جهش به عنوان جهش شناخته نمي

  شود.   ) گفته ميHotspotsنقاط داغ جهش ( CpGنوكلئوتيدهاي  آيد. به اين دي به شمار مي transitionنوع 
شـد قالـب   نبا 3صورت مضرب صحيحي از  اگر اين حذف به ←حذف يعني از دست دادن يك يا چند نوكلئوتيد •

  دهد. رخ مي Frameshiftخواندن به هم ريخته و جهش 
  .HNPPهاي تكراري هستند مثل بيماري  ها ناشي از كراسينگ اوورهاي نابرابر بين توالي گاهي حذف •
انـدن  نباشند، چـارچوب خو  3ها اگر مضربي از  كه مثل حذف ←درجه يعني اضافه شدن يك يا چند نوكلئوتيد •

هاي درجي نيز گـاهي ناشـي از كراسـينگ اوور نـابرابر      دهد. جهش رخ مي Frameshiftريزد. و جهش  به هم مي
  دهد. جايي فاكتورهاي ترنسپوزوني رخ مي هاي تكراري يا در اثر جابه بين توالي

 

A T

C G
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  CFTRهاي ژن  هايي از جهش ها مثال گذاري جهش نام. 2-3جدول 

  شرح نتايج  وتئينپرتوصيف   نوكلئوتيد  نوع جهش
  تبديل آرژنين به هيستيدين C.350G>A P.Arg117His  دگر معني

  تبديل گلايسين به كدون پايان C.16246G>T P.Gly542K  معني بي
  جهش جايگاه دهنده پيرايش  C.489+1G>T  پيرايش

  جهش تغييرچارچوب bp1(  C.948T P.phe316leu12حذف (
  حذف در چارچوب فنيل آلانين bp3(  C.1501-1523delCTT P.phe508delحذف (
  جهش تغيير چارچوب p16(  C.3767dupc P.Leu1258 phefsx7( درج

گـذاري   نـام  cيـا   gبـه ترتيـب و بـا پيشـوندهاي      cDNA (mRNA)ها را براساس ژنوم يـا    جهش
است با اين وجود به دلايل تاريخي اين شـيوه همـواره بـه     AUGكدون آغاز  زكنند. نخستين با مي
 است. 133در واقع نوكلئوتيد  CFTRمربوط به  cDNAرود و نخستين باز  ار نميك

  

تـر   ها وقتي طولشـان بـيش   اند. اين جهش ي تكرارهاي سه تايي بوده تعدادي از اختلالات تك ژني به علت توسعه •
ولشان از يـك  شوند. تكرارهاي سه نوكلئوتيدي كه ط هاي ديناميك ناميده مي شوند لذا جهش شود ناپايدار مي مي

شوند. افـزايش تعـداد تكرارهـا از يـك      طور پايدار در طي ميتوز و ميوز منتقل مي تر است به ي خاص كوتاه اندازه
تعداد تكرار مشخص براي هر بيماري با افزايش يا كاهش تعداد تكرارها در طي ميـوز همـراه اسـت، بـا احتمـال      

  شود.  تري به شكل ناپايدار منتقل مي بيش
دستي) است. در اين پديده بيماري در نسـل   (پيش Anticipationي  ي پديده ه ن افزايش تكرارها توجيه كننداينكته: 

  كند. تر فرد را درگير مي تر و با شدت بيش بعد در سن پائين
  

رخداد افزايش در چگونگي •
  تايي تعداد تكرارهاي سه

  كراسينگ اوور نابرابر
  تكثير نشده DNAروماتيدهاي خواهري نابرابر در تبادل ك

 DNAمرازي در همانندسازي  ي سرخورده و لغزش پلي جفت شدن ناجور رشته
  

  ها هاي مربوط به آن ها و بيماري ، ژنDNAميم مسيرهاي تر. 2-4جدول 
  بيماري  ژن  مكانيسم  DNAانواع ترميم 

  ان كلوركتالسرط MYH  حذف بازهاي غيرطبيعي (BER)ترميم برش بازي 

NERترميم برش نوكلئوتيدي 
هاي شيميايي  اي تيمين و بدشكليحذف دايمره

  گزرودرما پيگمنتوزوم  XP  بزرگ

اي به وسيله نوتركيبي  حذف شكستگي دو رشته  ترميم پس از همانندسازي
  ها همولوگ يا اتصال غيرهمولوگ

NBS  سندرم شگستگيNijmegen 
BLM سندرم بلوم  

BRCA1,2 طان پستانسر  

(MMR)ترميم جفت باز ناجور 
تصحيح جفت بازهاي ناجور ناشي از اشتباهات در 

(HNPCC)سرطان كلوركتال   DNA  MSH, MLHهمانندسازي 

  




