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 باچهید

 آن خواهان یهرکس که است یزیچ کیژنت هیپا اصول با یآشنائ

 یمشکل که یائه آن ،ددارن یکودک که یهائ آن مطمئنا آن؛ ازمندین و است

 رابتکا دنیرس سرانجام به مشتاق که یهائ آن و دارند، خود خانواده در یکیژنت

 "انسان ژنوم پروژه" انسان، ژن 70000 یلا 60000 نقشه هیته زیانگ جانیه

 جاکسون، دکتر که طور همان. ماست همه به مربوط نیا. آنند خواهان هستند،

 سوال نیا برابر در تواند ینم کس چیه است، کرده اشاره ،کتاب نیا مولف

 یب ،دارند فرق هم با آنقدر ای همند هیشب نقدریا کینزد شاوندانیخو چرا که

  ..نشود زده شگفت حال نیع رد و باشد تفاوت

 بوده کار مشغول نهیزم نیا در جاکسون دکتر که یسال 30 نیا در

 کیژنت تخصص. است افتهی یپزشک یسو و سمت شدت به یانسان کیژنت است،

 مردم عامه توجه مورد یانسان کینتژ مدت نیهم در.است شده اربرقر یانسان

 به مربوط یها پژوهش جینتا به شیپ از شیب مردم، و ؛است گرفته قرار هم

 یماریب به مربوط مسائل به افتنی دست یبرا و دهند، یم نشان یعلاقمند انسان

 یبرا اساسا مثال عنوان به. کنند یم خرج پول یپزشک کینتژ و یکیژنت یها

 شده لیتشک یخاص یتیحما گروه ،یمادرزاد نقص هر و کیژنت یماریب هر

 باره در اطلاعات انتشار و انباشت در یدیمف اریبس نقش ها گرو نیا . است

 یحام یها گروه هیاتحاد. دارند کیژنت کل درباره ای و خاص یها یماریب

 .کند یم هماهنگ را مربوطه سازمان 250 حدود کینتژ
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 یپزشک کیژنت باره در و هیپا یانسان کیژنت باره در یاطلاعات منابع

 نیا دیبا شخص یمنابع نینچ فیتال یبرا. ستین ادیز چندان مردم توده یبرا

 مه   و ،یعمل یها جنبه مورد در هم و سد،یبنو را آن مهارت با  بشناسد، را علم

 را سه هر نیا جاکسون، دکتر .باشد تجربه صاحب ،یارتباط یها جنبه مورد در

 مردم که را هیپا کیژنت اطلاعات کوچک کتاب نیا لیدل نیهم به. دارد هم با

 .گذارد یم ارشانیاخت در دارند، ازین آن به و آنند مشتاق

 کیکوز مک ا کتوریو

 لندیمر مور،یبالت نز،یهاپک جانز مارستانیب ،یپزشک کیژنت مرکز
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 مقدمه

 شباهت نیا دنبال شاوندانیخو. هستند خود مادر و پدر هیشب کودکان

 شده بزرگش پدر زیت نوک ینیب هیشب اش ینیب ":ندیوگ یم و دگردن یم ها

 یم مردم ".داشت یخرمائ یموها بود، بچه یوقت هم مادرش " ای "است

 متوجه یوقت و باشند، برده ارث به را خود خانواده یظاهر اتیخصوص خواهند

 .شوند یم خرسند شدند، ها شباهت نیا

 ایآ ": مثل. دیآ یم انیم به هم یندیناخوشا یها سوال گرید طرف زا

 فکر است ممکن یبرخ "شود؟ یم طاس پدرش مثل شد، بزرگ یوقت پسر نیا

 سهام متیق اًریاخ یول. است عیشا یلیخ رایز. است یکوچک مسئله یطاس کنند

 ضد یدارو که رفت یم انتظار رایز رفت، بالا یلیخ  یداروساز کارخانه کی

 که یارث یها یماریب اکثر .باشد داشته یخوب فروش آن، شده دیتائ تازه یسطا

 یپزشک کیژنت خدمات ازمندین است ممکن و کند یم نگران را ها مادر و پدر

 در یکیژنت یها یماریب کنیل. دنستین عیشا یطاس اندازه به یتنهائ به ،شوند

 یها یماریب البته ها آن از یاریبس و هاست، انسان یبرا یبزرگ مشکل کل،

 .هستند یخطرناک اریبس

 یتا 1000 از شیب محل و دارد وجود یارث تیخصوص 4000 از شیب

 نقص کی دچار نوزادان صد در 4 تا. اند کرده نییتع ها کروموزوم یرو را آن

 در  آن، علت به توجه بدون نقص، آن که آن یعنی یادرزماد. هستند کیزنت

 ژن نیچند توام ریتاث از یناش ها آن چهارم کی لااقل .دارد وجود تولد زمان
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 علت کنیل ست،ا "یعامل چند" واقع در است؛ یطیمح عامل چند ای کی و

 یکی نوزاد، 166 هر از. است نامعلوم ،یمادرزاد یها نقص همه از یمین بایتقر

 یماریب دچار درصد سه دو. دارد داون سندروم رینظ ،یکروموزوم یناهنجار

 در یبستر کودکان درصد 20 احتمالا. هستند ناهنجار ژن کی از یناش یها

 یمبنا شیب و کم که هستند یمشکلات دچار ،ها مارستانیب کودکان یها بخش

 یسالگ 14 تا 1 نیسن در مرگ علت نیسوم ، یمادرزاد یناهنجار. دارد کیژنت

 مرگ درصد 20 از شیب. هستند دو و کی رتبه ، سرطان و حوادث است؛

 از ها انسان که یرنج نیبنابرا. است یمادرزاد یها نقص از یناش اطفال،

  .است میعظ اریبس کنند، یم تحمل کیژنت یها یماریب

 یم یقربان دم به دم ما خانواده در سرطان "که ندیگو یم بارها مردم

 و یقلب یماریب ".رندیم یم یقلب سکته با ما خانواده یمردها همه"ای ،"ردیگ

 ایآ است نیا درست سوال. هاست یکائیآمر در مرگ یاصل علت دو سرطان

 مردم، توده از شیب ، را آنان که دارد وجود یا نهیزم ها خانواده یبرخ در

 انعنو به ها، سرطان از یبرخ در کند؟ یم سرطان و یقلب یماریب به ابتلا مستعد

 .است دو به کی مبتلا، یفرد کودکانِ در سرطان به ابتلا خطر مثال،

 یحت که کند یم رشد یسرعت چنان آن با انسان کیژنت اتیجزئ کشف

 دچار ،اطلاعات میعظ حجم نیا بر تسلط در هم رشته نیا اندرکاران دست

 درمان و درک یبرا ینینو یها راه تازه، یها یفناور آن  بر علاوه .اند مشکل

 شتریب یچندتائ ک،یژنت یادیبن اصول همه، نیا با. کند یم فراهم کیژنت مسائل

 هدف. کرد فصل و حل را مسائل از یانبوه توان یم قاعده چند با و ، ستین

 آگاه را مردم ک،یژنت یکل اصول حیتوض با که است آن کوچک کتاب نیا
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 خواهد آن جهینت. است ادیز نقدریا یکیژنت یماریب به ابتلاء خطر چرا که کند

 ،یارث یها یماریب درباره تا شود یم باز یعاد مردم با گفتگو باب که بود

 را ها پاسخ و کنند افتیدر درست یها جواب کنند، مطرح درست یها سوال

 باره در هیپا اطلاعات ارائه از عبارتست هدف که آن خلاصه. بفهمند راحت

 علم باره در یآموزش چیه که یآنان یبرا که یزبان به یکیژنت یها یماریب

 .باشد دیمف اند، دهیند کیژنت

  کمک خواننده به یول ست،ین "کیژنت مشاوره آموز خود" کتاب نیا

 نز .ابدیب را ناسبم یها کمک بتواند ، دارد یکیژنت یا مسئله اگر که کند یم

 اش یمامائ متخصص چرا که نیا باره در خواند یم یشتریب یزهایچ آبستن

 یماریب درباره که یهائ زوج. بدهد انجام تولد از شیپ شیآزما است گفته

 ،دیرس شان ذهن به یهائ سوال که بعداً اند، رفته کیژنت مشاور نزد کیژنت یها

 با "است؟ چهار به کی ،یعدب کودک بودن ماریب خطر گفت دکتر چرا"

 دوارمیام. آورند یم رخاط به بهتر را مشاور یها گفته کتاب نیا خواندن

 اصول یکنون یکاربردها  بخواهند یکنجکاو یرو از تنها که باشند یگرانید

 آموختن. رندیبگ ادی یانسان کیژنت یها یماریب در را نینو یفناور  و کیژنت

 یم نظر به سرانه سبک م،یهست که میسته یجور همان چرا که موضوع نیا

 از را شیگرا نیا دیبا ،یانسان کیژنت نهیزم در کار سال 30 از پس کنیل رسد؛

 .داشت انتظار من چون یکس

 بزرگ کلمات از یکوتاه فهرست کتاب یانتها در تواند یم خواننده

 .بخواند را
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 یفاناست و ،ینلیف نیوا برنت، رابرت باک، جورگ از دیبا نجایا در

 یکارها بوهنر امیلیو .بکنم تشکر ،دشانیمف ینظرها اظهار خاطر به تیاسم

 در را 13 شماره شکل بسونیگ جان و ، داد انجام را  یوتریپکام کیگراف

 .گذاشت ارمیاخت

 پزشک جاکسون، ف جان
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 اول فصل

 

 

 کیژنت اصول

 

 

 DNA و  ها ژن ها، کرموزوم

 .کروموزوم نام به هستند یهائ بسته صورت به ها اختهی وندر در ها ژن

 نسل به نسل کی از یکیژنت اطلاعات که هاست کروموزوم نیهم قیطر از

 در یپ میتقس انیجر در بدن، یها بافت رشدِ هنگام در: شود یم منتقل یبعد

 مادر زا ولد، و زاد هنگام در ،یبعد نوساخته اختهِی به یا اختهی از ها، اختهی یپ

 .زندانفر به پدر و

 مشغول یمغز اختهی مثلا شند،یخو کار مشغول ها اختهی که یهنگام

 در ها کروموزوم ،اند گلوکز کردن رهیذخ مشغول یکبد اختهی و "دنیشیاند"

 هنگام آن در یول ستند؛ین دنید قابل که اند، پراکنده آنچنان ها اختهی درون

 و چندیپ یم مه در ها کروموزوم کند، یم میتقس آماده را خود اختهی که

 یم در دنید قابل کوچک یها لهیم صورت به که ینحو به شوند، یم کوتاه

 .ندیآ
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 .ندیآ یم در یهائ لهیم صورت به ها ژن اخته،ی میتقس از یا مرحله در – 1- شکل

 

 

 
 .سالم مرد کی اختهی کی یها کروموزوم از یعکس – 2-شکل

 ساختن یبرا نیکوچکتر به نیبزرگتر از ها آن کردن مرتب از قبل که یشکل همان به 

 .شود یم دهید کروسکوپیم ریز در پ،یوتیکار

 

 کی اتنه یها کروموزوم از یعکس د،ینیب یم 2 و  1 شکل در چه آن

 در را زنده یها اختهی توانند یم نیمتخصص اکنون. است سالم یمرد اختهی
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 کشت، طیمح به یا ماده کردن اضافه با. دهند کشت یشگاهیزماآ یها ظرف

 قیرق یمحلول در را ها اختهی آن سپس. کنند متوقف ار ( توزیم) اختهی میتقس

 . شوند یم متورم و کشند یم خود درون به را بآ ها، اختهی گذارند، یم

 
 پیوتیکار. پیوتیکار صورت به مرد، کی اختهی کی یها کروموزوم – 3  شکل

 .است شده مهفرا یو دیسف یها چهیگو از که است فرد کی یها کروموزوم مجموعه

 

 یا شهیش یرو را شده آماده مِیتقس لحا در ِ اختهی نیا آنوقت

 با. دهند یم قرار یبررس مورد کروسکوپیم ریز در و کنند یم پهن مخصوص

 را شکل یا لهیم یها کروموزوم نیا توان یم یمعمول ینور کروسکوپیم

. است خون سرخ چهیگو کی قطر اندازه به کروموزوم نیدرازتر طول. دید

 یم برابر دو ها کروموزوم تعداد کند، یم میتقس آماده را خود که یا اختهی در

 طول در عکس نیا یها کروموزوم از کی هر کند، دایپ ادامه میتقس اگر. شود

 دهینام دیکرومات که)  مهین دو نیا از از کی هر. شود یم پاره دو مرکز تا خود

 ، دیجد اختهی هر بیترت نیبد. رسد یم دیجد اختهی دو از یکی به( شود یم

 .(4 شکل طبق)  دارد کروموزوم کامل همجموع کی
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 آن یپ در و ها کروموزوم شدن برابر دو. کیسومات اختهی در توزیم. اختهی میتقس – 4 شکل

 . دیآ یم بوجود کسانی تازه اختهی دو که اخته،ی میتقس

 .میا داده نشان را کروموزوم جفت کی تنها

 

 هر یرو یشنرو و رهیت یعرض نوار ن،ینو یزیآم رنگ یها روش با

 را ها کروموزوم کیکای توان یم ها آن یرو از. شود یم دایپ کروموزوم

 کروموزوم کروسکوپ،یم ریز در ،یانیم اختهی در. دیبکن نگاه 1 شکل به. شناخت

 یم بزرگ را ها عکس نیا. اند پراکنده آنجا و نجایا یاتفاق طور به شیها

 کوچک، به بزرگ از کنند، یم جدا عکس آن زا را ها کروموزوم کیکای کنند،

 دهید 3 شکل در و دیآ یم دست به که چه آن. کنند یم فیرد جفت جفت

 کروموزوم مجموعه پیوتیکار .دارد نام( Karyotype) پیوتیکار شود، یم

 .اند گرفته او از را ها اختهی آن که دهد یم نشان را یفرد یها

 کروموزوم یرو سرهم پشت حیتسب یها دانه همانند ها، ژن کیکای

 دهید هم کروسکوپیم ریز در که ندککوچ آنقدر ها ژن نیا. اند گرفته قرار

 دنید قابل کروسکوپیم ریز در که یعرض نوار نیکوچکتر یحت. شوند ینم

 DeoxyriboNucleic) از ها ژن. است فراوان یها ژن یحاو است،

Acid=DNA) نام خلاصه معمولا .اند شده ساخته کیبونوکلئیر یدزوکس دیاس 
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 شده لیتشکDNA  رشته دو از کروموزوم هر. برند یم بکار را DNA ،دیاس نیا

 نام به دینوکلئوت نوع چهار از که است یدراز رهیزنج ،DNA رشته هر. است

 ،(C= Cytosine) نیتوزیس ،(T= Thymine) نیمیت ،(A= Adenine) نیآدن یها

 ، DNA رشته دو نیا تاب و چیپ در. است شده ساخته( G= Guanine) نیگوان و

A با شهیهم رشته کی T  و گرید رشته C با شهیهم رشته کی  Gجفت گرید رشته 

 ریز نمونه رینظ ؛ شود یم

TATACGTTCCGATAC 
ATATGCAAGGCATG 

 
 .شود یم جفت نیگوان با شهیهم نیتوزیس ن،یمیت با شهیهم نیآدن -5- شکل

 

 دو آن کار، نیا یبرا. شود یم برابر دوDNA   اخته،ی میتقس از قبل

 طبق ،یا تازه یها کینوکلئ دیاس. شوند یم ادج هم از پیز همانند رشته
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 یم جفت یقبل رشته دو از کی هر به ،  Gبه C  و T بهA  ،یقبل قاعده همان

 دیاس فیرد همان با تازه یا رشته دو  DNAجفت کی کار انیپا در. شوند

 (.6 شکل) دیآ یم بوجود یقبل یها کینوکلئ

 
 ناسب،م دینوکلئوت شدن اضافه با نیپائ  در و شود، یم جدا هم از هیاول رشته ،بالا در -6 شکل

 A  با  T و  C با G ، شود یم ساخته تازه کسانی رشته دو . 
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 ،A  دیئوتلنوک چهار از تا سه مختلف باتیترک از عبارتست یکیژنت رمز

T ، C ، وG  رشته کی یبررو موجودDNA   .یها واحد رمزها، نیا یرو از 

 را رمزها نیا سیرونو. شوند یم مشخص نهیآم یدهایاس ها، نیپروتئ سازنده

 یبر امیپ  RNA.نامند یم (RiboNucleic Acid=RNA) کیبونوکلئیر دیاس

  .ندنک ترجمه نیپروتئ به را ها امیپ چگونه دیگو یم ها اختهی به که است

 نیا از یکی .اند اختهی ساختمان یها نیپروتئ رمز ها، ژن از یضبع

 از را ژنیاکس که است، سرخ یها چهیگو نیگلوبوهم ،یساختمان یها ملکول

 را ها میآنز ساختمان ها، ژن از گرید یبرخ. کند یم حمل ها بافت به ها هیر

 یمتعدد یاختصاص یئایمیش یها واکنش در ها مینزآ نیا. کنند یم مشخص

 امکان ها، ژن توسط که آن خلاصه. کنند یم دخالت اختهی رونیب ای درون در

 .شود یم فراهم اند، یارث که یفیوظا تمام انجام

 اجسام ها یتوکندریم. شود یم افتیDNA  هم، ها یتوکندریم در

. دارند قرار اختهی توپلاسمیس درون در هسته رونیب در که هستند یکوچک

 ها یتوکندریم نیا که ندیگو یم(.  7 شکل) است یزانر دیتول ها آن فهیوظ

. اند شده اختهی وارد تکامل هیاول مراحل در که اند بوده یهائ یباکتر واقع در

 وجود ده،یرس اسپرم در و است ادیز اریبس تخمک در ها یتوکندریم تعداد

 از و ردیگ یم سرچشمه مادر بزرگ اریبس تخمک از یتوکندریم تمام. ندارد

 نیا در موجودDNA   یبررس با .رسد ینم تخم به یتوکندریم چیه پدر اسپرم

 کنند یابیرد را دختر به مادر از توارث ریمس اند خواسته زیر یها یتوکندریم

 DNA که آن با. ابندیب را(  "حوا")  زن نیاول منشا انسان، یتکامل ریس در و

 نیا با دهد، یم لیتشک را اختهی یکل    DNA%1 تنها ها یتوکندریم در موجود
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 مهم یماریب نیچند باعث یتوکندریم یها ژن یدگرگون شده معلوم حال

 .شود یم انسان در یعضلان -یعصب

 

 
 ،یتوکندریم ول،یسانتر هستک، هسته، شامل.جانوران اختهی کی از یا نمونه – 7 شکل

 در یحاو یها کروموزوم.شود یم دهید مرکز در دارد، یکرو یساختمان که هسته. بوزومیر

 اطراف در اختهی متوپلاسیس در که گرید ساختمان سه. هستند یحاو ها هستک. اند پراکنده آن

 کندو یم فراهم را اختهی ازین مورد یروین یتوکندریم. اند اختهی یها کارگاه دارند، قرار هسته

 .است گرفته منشاء اختهی درون به یباکتر ورود از تکامل، هیاول مراحل در احتمالا

 

 هزار پنجاه از شیب منظورما معمولا م،یگوئ یم سخن ها ژن از یوقت 

 قرار انسان یها اختهی هستهِ درونِ یها کروموزوم در که است یژن( 50000)

 .اند گرفته
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 ها Y و هاX :  پسر ای دختر

 دو رایز است، پسر کی آن ار ،دشو یم دهید 3 درشکل که یپیوتیکار

 1 یها کروموزوم جفت هیبق. Y یگرید و است  X یکی ن،آ یجنس کروموزوم

 گریکدی هیشب جنس دو هر در شوند، یم دهینام (Autosome) اتوزوم که ،22 تا

 قطعه تنها. کند یم پسر را جنس ، Y کوچکتر کروموزوم یرو یها ژن. است

 یهائ ژن)  کسانی یها ژن یحاو Y و X کرموزوم نوک از یکوچک یلیخ

 است یاصطلاح(  نسج به وابسته)  X به یوابستگ. هستند( کسانی فیوظا یبرا

 کروموزوم یرو در معادلش که X  ومکروموز یرو  یها نژ آن فیتوص یبرا

Y کروموزوم یرو بر یعیرطبیغ ژن نوع هر وجود .ندارد وجود X ای پسر هر 

 را خود باشد، نداشته وجود او کوچکتر کروموزوم یرو بر آن جفت که یمرد

 مجموعه اریاخت در خاص مورد نیا در که است یژن تنها رایز دهد، یم نشان

 نژ کی وجود ند،دار X کروموزوم دو زنان و راندخت. دارد قرار بدن یکیزنت

 یرو بر سالم نژ وجود و او، X یها کروموزم از یکی یرو بر یعیرطبیغ

 مغلوب، ای باشد غالب یعیرطبیغ نژ نآ که نیا به بسته او، گرید X کروموزوم

 آن از یکی تنها وجود که یژن یعنی غالب ژن. نباشد ای باشد موثر است ممکن

 یعنی مغلوب نژ و است، یکاف تظاهر یبرا کروموزومها، از یکی تنها یرو بر

 باشد داشته وجود کروموزوم دو هر یرو بر خود خاص گاهیجا در دیبا که ینژ

 .کند تظاهر تا

 کروموزوم از یکی یرو بر  یعیطب ریغ مغلوب ژن کی که یزن ای دختر

 X موزومکرو یرو بر را هفیوظ همان به مربوط سالم ژن کی و خود X یها

 یول ست،ین ماریب زن ای دختر نیا خود. شود یم خوانده ناقل ،دارند خود گرید
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 است ممکن شیپسرها از یمین بدهد، خود فرزند به را X کدام که آن حسب بر

( یلیهموف و رنگ یکور رینظ)  X  به وابسته صفات نیا. بشوند یماریب آن دچار

 ناقل شهیهم یول)  ستین ماریب که دخترش به ، است ماریب که یبزرگ پدر از

 رنگ یکور یکی یارث صفات نوع نیا کیکلاس نمونه. رسد یم ارث به( است

 از یمین و ماریب دختر، نیا یپسرها از یمین. یلیهموف یگرید و است

 نگاه X  به وابسته مغلوب ژن انتقال ،8 شکل به) شوند یم ناقل شیدخترها

 (.دیکن

 
 ینیپائ بخش در.  یعیطب ریغ( یها) یها ژن.  x به وابسته مغلوب ژن انتقال - الف – 8 شکل

  کروموزوم کی است، ناقل که یزن دیکن توجه.است شده داده نشان یآب نوار با x کروموزوم

X  کند یم ماریب را او تنها، ژن نیا و. دهد یم شپسر به وبیمع ژن حامل. 
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 ینیپائ بخش در.  یعیطب ریغ( یها) یها ژن.  x به وابسته مغلوب ژن انتقال - ب – 8 شکل

 است، یماریب نیا دچار که یمرد دیکن توجه .است شده داده نشان یآب نوار با x کروموزوم

 شوند، ینم یماریب آن دچار پسرانش از کی چیه لذا دهد، یم خود پسران به y کروموزوم

 .رندیگ ینم خود پدر از ، است وبیمع ژن حامل که  x  کروموزوم پسرانش از کی چیه رایز

 

 

 لیاوا در. است فعال X کی تنها عملا اخته،ی هر در زنان و دختر در

 کروموزوم دو از یکی اختهی هر در است، دختر که ینینج در یانیرو رهدو

 جسم ای نیکرومات جسم که دیآ یم در یا توده صورت به و شود یم متراکم

Bar نیا .ندارد یکیژنت اطلاعات ارائه در یشرکت پس، نآ از و شود یم دهینام 

. دید ها ختهای هسته در کروسکوپیم ریز در توان یم را یجنس نِیکرومات جسم

 در را یو دهان مخاط پوشش پسر، ای است دختر یانسان بفهمند که آن یبرا
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 قرار مطالعه مورد یجنس نیکرومات جسم  نیهم وجود نظر از مبکروسکوپ ریز

 .شمارند یم را ها آن و دهند یم

 

 

. شود یم فعال ریغ  x کروموزوم  آن ای نیا که است اتفاق برحسب

 یها اختهی در و است فعال x کروموزوم کی ها اختهی از یبرخ در نیبنابرا

 قطعات. دارد عهده به را اطلاعات ارائه کار که است گرید x کروموزوم گرید

 اعظم بخش مورد در یول. مانند یم یباق فعال ، x مکروموزو دو هر از یکوتاه

 نظر نقطه از نیبرا بنا. است مردان یمساو ،زنان در ژن داتیتول ،x کروموزوم

 یعنی دارند، کیموزائ حالت سالم زنان تمام ، x کروموزوم یرو یها ژن ریتاث

 ینز ای دختر یگاه. هستند اختهی متفاوت دسته دو یدارا کیژنت نظر از که آن

 به وابسته یکیژنت یماریب یها نشانه معمول، برخلاف است ممکن است، ناقل که

x  مختلف یها بافت یها یها اختهی از یادیز تعداد در رایز بدهد، نشان را 

 فعال صورت به است، وبیمع ژن یحاو که ،x کروموزوم آن ، یو بدن

 تنها است، ترشیب تا دو از x یها کروموزوم تعداد که یفرد در. است درآمده

  .هستند فعال ریغ هیبق و فعال یو x کروموزوم کی
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 ها کروموزوم و ها ژن رزدنبُ

 اسپرم و مادر در تخمک -  (gamete)یجنس یها اختهی دیتول یبرا

 یکیژنت ادمو از یمین که ینحو به شود، میتقس قایدق دیبا یکیژنت مواد - پدر در

 نام به یهائ بسته در ها ژن چون. برسد فرزندانشان از کی هر به هرکدام،

 نیا. است لازم اختهی میتقس از یخاص نوع کار نیا یبرا دارند، قرار وموزومکر

 هر از وزیئمِ انیجر در(. 9شکل) نامند یم (meiosis) وزیئمِ را اختهی میتقس نوع

 23 که یهنگام. رسد یم یجنس اختهی به کروموزوم کی اتنه موزوم،وکر جفت

 شوند، یم جفت هم با مادر تخمک  کروموزوم 23 با پدر ماسپر کروموزوم

 46 یعیطب تعداد همان شود، یم دهینام (Zygote) گوتیز که شده بارور تخم

 .شود یم صاحب را کروموزوم

 
 برابر دو ها کروموزوم(. اسپرم و تخمک) یجنس یها اختهی دیتول و وزییم. اختهی میتقس - 9شکل

 آن، حاصل. شوند یم میتقس باره دو و کنند، یم مبادله هم با را یهائ بخش سپس شوند، یم

 جفت کی تنها فوق شکل در. دارند تفاوت گریکدی با که است یجنس اختهی چهار دیتول

 .است شده داده نشان کرموزوم
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 کروموزوم از کیهر ، یجنس یها اختهی به ها کرومزوم انتقال هنگام

 در یمیعظ تنوع لذا شود، یم انتخاب یاتفاق طور به کروموزوم جفت هر یها

 یمساو 23 توان به 2)  شود یم دایپ یجنس یها اختهی یها کروموزوم

 انیجر خود ، برآن علاوه(. نیوالد از کی هر یبرا مختلف بیترک 8388608

 ار تنوع و کند یم ترشیب هم باز را یکیژنت مواد بستان بده امکان زین وزیئمِ

 و ها کروموزوم شدن جدا از شیپ موزوموکر فتج هر. دهد یم شیافزا

 یم مبادله هم با یقطعات و رندیگ یم اررق هم کنار در ،یجنس اختهی به انتقال

 امکان شود، یم دهینام Crossing over که ،یبیترک باز انیجر نیا در. کنند

 یم فراهم موجود، یها ژن یاحتمال بیترک نوع هر با اسپرم ای تخمک دیتول

 کیژنت ساختمان نیبنابرا. است تینها یب عملاً ، صفات تنوع بیترت نیبد. شود

 راث در که است انیرو دنش دوپاره استثناء، تنها. است فرد به منحصر انسان هر

 .دیآ یم بوجود( "کسانی یدوقلوها") کسانی انسان دو بارور، تخم کی از آن

 کیژنت یوابستگ

 دو از یهائ بخش مبادله انیجر ،(ژرم) یجنس اختهی لیتشک خلال در

 ها کروموزوم یرو بر که یهائ ژن. است محدود عمل در هرجفت، کروموزوم

 ای اسپرم)یجنس اختهی به انتقال هنگام در ند،ا گرفته قرار گریهمد کنار در

 یوابستگ را حالت نیا. مانند یم هم کنار در همچنان ،( تخمک

 .نامند یم   (Genetic linkage)یکیژنت

 شیپ را یهائ ژن آن توارث توان یم یکیژنت یوابستگ نیهم یرو از

 میدان یم رایز است، نشده فراهم هنوز ها آن خود افتنی امکان که کرد یگوئ

 منتقل اند، گرفته قرار ها آن مجاورت در که یا وابسته یها ژن ای ژن با همراه
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 بلکه ارند،د یوابستگ هم به که دنستین ها ژن خود نیا واقع در. شوند یم

 هر. اند وابسته گریکدی با که است کروموزوم یرو بر ها ژن( Locus) گاهیجا

 ژن دو آن که آن احتمال باشد، رت کینزد گرید یژن گاهیجا به یژن گاهیجا چه

 بر ها ژن چه هر نیهمچن. است شتریب شوند، منتقل یبعد نسل به هم با همراه

 جداCrossing over  با که آن باشند،احتمال گرفته قرار یدورتر یها گاهیجا

 که یصفت هر یبرا است ممکن .شود یم شتریب شوند، منتقل یبعد نسل به هم از

 ینحو به باشد، داشته وجود یمتفاوت یها ژن کند، یم الاشغ را ینیمع گاهیجا

 شود، ینم فراهم خاص ژن دو آن نیب یثابت ارتباط ،یوابستگ نوع نیا با که

 هر در شوند، یم مبادله هم با ها ژن که یجنس اختهی لیتشک هنگام در رایز

 جدا هم از اتفاق حسب بر ،هم به وابسته گاهیجا دو بر موجود یها ژن  ،نسل

 متعددِ افرادِ در وابسته یها گاهیجا بر موجود یها ژن یریگ رد با. شوند یم

 کی ژن دو هر ماندن هم کنار احتمال توان یم خانواده نیچند نسلِ نیدچن

 بر موجود یها ژن از توان یم بیترت نیبد. کرد محاسبه را نیمع گاهیجا

 .کرد استفاده وبیمع ژن وجود یشگوئیپ یبرا ”خاص وابسته گاهیجا“

 کی یها واگن اتیمحتو زدن حدس هیشب وابسته، یها ژن یجستجو

 یکالاهائ چه قطار، کی هم دنبال یها واگن در میبدان هرگاه. است قطار

 مشاهده با آنوقت م،یبشناس را آن واگن هر رنگ یرو از میانوبت و دارد، ودجو

 حدس میوانت یم لوم،عم یواگن با آن یکینزد ای یدور محاسبه و ن،گوا شماره

 عوض نآه راه خط که یمادام. دارد وجود واگن آن در یکالائ چه که میبزن

 عوض هنگام در تنها و ماند یم ثابت ها واگن گرفتن قرار بیترت است، نشده

 ها واگن فیرد به واگن چند ای کی کردن اضافه امکان که است خط شدن
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 ها ژن "خط" ضیعوت امکان زین تخمک و اسپرم لیتشک هنگام در. دارد وجود

 .شود یم فراهم

 خط ای ریش

 ینحو به اند، یدوتائ ها ژن هیبق مردان، در x به وابسته یها ژن ازریغ

 شاءمن مادر ای پدر ژنِ دو از یکی تنها بردن ارث به از توارث، نیقوان اکثر که

 عنوان به خط و ژن کی عنوان به ریش: است یخوب مثال سکه پرتاب. ردیگ یم

 .گرید ژن

 
 .سکه دو زمان هم پرتاب احتمال چهار -10شکل               

 

 ریغ ژن دو از یکی تنها که دیایب بوجود لیدل نیا به یمرض هرگاه

 غالب ،یانسان صفت چند و هزار. است غالب ژن آن ندیگو یم است، یعیطب

 یکروموزوم یرو ژن آن که است آن یمعن به یاتوزوم غالب است؛ یاتوزوم
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 یماریب. (3 شکل در 22 تا 1 کروموزوم) ستین یجنس کروموزوم که دارد قرار

 صورت به که هستند یهائ یماریب از نمونه دو ،بروماتوزینوروف و ننگتویهانت

 یماریب نوع نیا دچار که یمادر ای پدر. رسند یم ارث به یاتوزوم غالب

 منتقل خود فرزندان از کیهر به را یماریب نیا پنجاه پنجاه احتمال با هاست،

 نه بدهد، خود فرزند به را ،سالم ای وبیمع ، ژن کی تواند یم تنها رایز کند، یم

 شکل) سکه پرتاب نگامه در خط ای ریش آمدن مثل. (11 شکل) را ژن دو هر

 کروموزوم هر یاتفاق انتخاب تخمک، ای پرماس هر دیتول هنگام در چون(. 10

 هر مورد در که یگوئ است، هتاز یدادیرو ، وبیمع ژن ای سالم ژن یحاو

 جهینت بر یریتاث خوب، ای بد یقبل جینتا. شود یم پرتاب دوباره سکه کودک،

 . ندارد یبعد پرتاب

 
 کودکِ هر. است شده مشخص یآب نوار با وبیمع ژن.  یاتوزوم غالب ژن انتقال -11 شکل

 افتیدر او از را (یماریب و) وبیمع ژن ای است، غالب یارث یماریب دچار که(  یمادر ای) پدر

 فرزندان به و ، شود ینم یماریب دچار ببرد، ارث به را سالم ژن اگر. را سالم ژن ای کند یم
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 .کند ینم منتقل را یماریب آن ، هم خود

 
 قسمت در x علامت با وبیمع  یها ژن.  یاتوزوم مغلوب ژن انتقال(. ب و الف)  -12 شکل

 ازدواج در ، شود یم دهید( الف) رد که طور همان. است شده داده نشان ها کدوموزوم  یبالا

( ب) در  که روط ناهم و شد خواهدرمایب یکی ررند،ف راچه هر از گر،یکدی با ناقل  فرد دو

 ماریب ها آن فرزندان از کیچیه  مار،یب فرد کی با ناقل فرد کی ازدواج رد شود، یم دهید

 .شد نخواهند
 

 یها کروموزوم یرو یها ژن اثر در یاتوزوم مغلوب یها یماریب

 دهینام مغلوب لیدل نیا به و ندیآ یم بوجود( یجنس ریغ کروموزوم) اتوزوم

 وبیمع ژن تا دو هر دیبا ،ها یماریب آن از کی هر ظهور یبرا که شوند یم

 فیتوص یارب است یاصطلاح( Homozygote) گوتیهوموز (.12 شکل) باشند
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. یداس اختهی یماریب و یستیک بروزیف مثل. هستند کسانی ژن  ود هر که یتیوضع

 ژن کی فقط که یافراد. است وبیمع ژن دو یدارا ماریب صورت نیا در

 یب هستند، وبیمع ژن حامل رایز شوند، یم دهینام ناقل عموما دارند، وبیمع

. کنند منتقل خود فرزندان به را آن توانند یم. باشند ماریب خود که آن

 در که یتیوضع فیتوص یبرا است یاصطلاح( Heterozygote) گوتیهتروز

 حالت در. دارد وجود یمتفاوت یاه ژن روموزوم،ک جفت هر گاهیجا کی

 ها آن از کی هر رایز باشند، ناقل دیبا ماریب فرد هر مادر هم و پدر هم ، معمول

 هم نیبنابرا. دهند یم فرزندان از کی هر به را نیمع گاهیجا هر ژن کی نهات

 ماریب یفرزند صاحب تا باشند، ناقل دیبا نباشند، ماریب خود اگر ، مادر هم و پدر

 (.12 شکل) است 4 به 1 ،یماریب همان به یبعد فرزندان ابتلاء احتمال .شوند

 کی و مادر نام به سکه کی است؛ هم با سکه دو انداختن هیشب یمورد نیچن

 خط یکی ابتلاء، یمعن به خط  دو هر:  از عبارتند تالااحتم. پدر نام به سکه

 در جهیننت در.  ناقل ریغ و سالم یمعن به ریش  دو هر و ناقل یمعن به ریش یکی

  انتظار مورد یها نسبت هستند، ناقل دو هر که شوهر و زن کی فرزندان

 زین نجایا در. سالم فرزند کی و ، ناقل فرزند دو مبتلاء، فرزند کی از عبارتست

 یها پرتاب جهینت است؛ باهم سکه دو دوباره پرتاب هیشب تازه، فرزند هر تولد

 یازدواج جهیتن ، 12 شکل در. ندارد پرتاب نیا 1:  2:  1   جهینت بر یریتاث یقبل

 از یمین. است شده میترس ، ناقل فرد کی با ماریب فرد کی ازدواج گر،ید

 .بود هنداخو ماریب یمین و سالم ها، ازدواج نوع نیا فرزندان

 سالم یو فرزندان از یمین کند، ازدواج یسالم فرد با یناقل فرد هرگاه

 کند، اردواج یمسال فرد با یماریب فرد اگر. بود خواهند ناقل گر،ید یمین و
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 شهیهم ، مغلوب ژن مورد در ، درکل. بود خواهند ناقل یو فرزندان تمام

 .است ماریب افراد از شیب ناقل افراد تعداد

 مغلوب ژن هشت هفت ناقل ما از کی هر دانشمندان، نیتخم طبق

 از یمین به ها ژن نیا از کی هر شد، ذکر بالا در آنچه یمبنا بر. میهست

 هم و پدر هم که دیآ یم شیپ کمتر خوشبختانه. شود یم تقلمن ما فرزندان

 .شوند ینم یماریب دچار فرزندانشان لذا باشند، یکسانی وبیمع ژن یدارا مادر

 در هستند؛ گاهیجا کی در یمتفاوت وبیمع ژن ناقل مادر، هم و پدر هم یگاه

 است ممکن برد، یم ارث به متفاوت وبیمع ژن دو که یکودک صورت نیا

 یماریب. نامند یم مرکب یسوگیهتروز را یحالت نیچن. شود یماریب ردچا

 .است آن یها نمونه از یکی,  SC نیهموگلوب

 یها ژن رایز است، برابر زن و دمر در ، یاتوزوم یها یماریب یفراوان

. است مشترک جنس دو هر در که دارند قرار یهائ وموزومکر یرو مربوطه

 طور همان رایز است، متفاوت زن و مرد در ،x به وابسته یها یماریب یفراوان

 .دارند x کروموزوم دو ها زن و x کروموزوم کی تنها مردها شد، گفته قبلا که

 یوقعم استثناء تنها. شود یم دایپ مردان در تنها ،x به وابسته مغلوب یها یماریب

. باشد وبیمع ژن آن یدارا خود x کروموزوم دو هر یرو یزن که است

 .است شده داده نشان 8 شکل در x به وابسته مغلوب ژن انتقال یچگونگ

 وابسته غالب ژن انتقال. شمارند انگشت ،x  به وابسته غالب یها یماریب

 است، دو به کی ،غالب یاتوزوم یها یماریب همانند ،فرزندان به مادر از ، x به

 حبصا مبتلا مردان. هستند وبیمع کروموزوم، دو هر یرو ژن دو هر رایز

 پسر، نه شوند، یم دختر که آن خاطر به دختران رایز شوند، یم مبتلاء یدختران
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 ژن یحاو که را یکروموزوم همان یعنی ، x کروموزوم خود پدر از دیبا

 خود پدر از دیبا شود، پسر که آن یبرا فرزند. کند افتیدر است، وبیمع

 چه مغلوب چه را، x به وابسته ژن تواند ینم یپدر چیه لذا رد،یبگ Y کروموزوم

 به مبتلاء مرد چیه که ستین آن یمعن به گفته نیا. بدهد خود پسر به ، غالب

 که هست ممکن. شد نخواهد رنگ یکور به مبتلاء یپسر صاحب رنگ یکور

 ارث به پدر از را ژن آن کنیل باشد، رنگ یکور دچار یمرد نیچن فرزند

 کرده افتیدر ، بوده ژن آن ناقل که خود مادر از را آن بلکه است، نبرده

 .است

 یباز ورق

. شد داده نشان واحد ژن کی توارث یالگو سکه، پرتاب مثال در

 در. اند یطیمح عوامل و ژن نیچند مرکب اثرات حاصل ها یماریب از یاریبس

 یها یماریب. دارند دخالت عامل نیچند ها یماریب آن جادیا در واقع

 مختلف انواع رایز ام، بسته جمع را یماریب د،یباش داشته توجه) قلب یمادرزاد

 یشکر لب و( Spina bifida) دایفیب نایاسپ ،(دارد وجود قلب یمادرزاد یماریب

 عامل چند ها آن از کی هر  جادیا در که هستند یهائ یماریب از یهائ نمونه

 به یانیرو دوره در که قلب نیتکو همچون یزیچ مورد در. دارد دخالت

 در یا حفره چند یعضو صورت به سپس شود، یم آغاز احدو یا لوله صورت

 یدادهایرو نیا که است یمنطق شود، یم دایپ آن در یهائ چهیدر و د،یآ یم

 نیا از یاریبس در. باشد داشته ژن نیچند دخالت به ازین یپ در یپ دهِیچیپ

 تعداد درباره و دارند دخالت ینقص جادیا در که یها ژن باره در موارد، گونه

 ای عامل کدام میدان ینم یخوب به و ستین یکاف موجود اطلاعات ها ژن آن
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 مورد در. دارد یهمکار کیژنت عوامل با نقص آن جادیا در یخارج عوامل

 از تنها مار،یب بستگان در آن وقوع تکرار خطر ها، یماریب گونه نیا از یاریبس

 شده نییتع تلامب فرد هر شاوندانیخو در یماریب آن یفراوان مشاهده یرو

 .است

 
 از نیمع ورق کی دنیکش رونیب احتمال. ها ورق دسته از ورق کی دنیکش رونیب – 13 شکل

 یماریب از یبرخ ظهور یدرصد 2 احتمال مشابه احتمال، نیا. است 52 به کی ورق، دسته کی

 .است یعامل چند یها

 

 فرزندان از یکی تنها که ،یعامل چند یهایماریب در مواقع از یاریبس

 طور به ای درصد 4 تا 1 حدود ،یبعد فرزند ابتلاء خطر است، بوده آن دچار

 از دل آس دنیکش رونیب شانس معادل احتمال نیا. است درصد 2 نیانگیم

 شانس لذا است، عدد 52 ، ورق دست کی( .  13شکل) است ورق دست کی

. است درصد 2 گر،ید رتعبا به ای 50 در کی حدود ورق هر دنیکش رونیب
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 حدود ورق، دست دو درون از دل آس کی دنیکش رونیب رینظ ، گرید حالات

 در کی حدود شانس با ؛ ورق 104=  ورق 52+ورق 52) بود خواهد درصد کی

 ،یعامل چند یها یماریب در(. ها ورق از کی هر دنیکش رونیب یبرا 100

 شتریب خانواده کی یمبتلا افراد تعداد چه هر واحد، ژن کی انتقال برخلاف

 در مبتلاء فرد نیچند وجود. شود یم شتریب یبعد فرزندان ابتلاء احتمال باشد،

 هم و کیژنت عوامل هم ، یمتعددتر عوامل که است آن یمعن به خانواده هر

 ادتریز خطر نیبنابرا دارند، دخالت یماریب آن جادیا در ، یطیمح عوامل

 .است

 که یمعن نیا به هاست؛ "قمارباز اشتباه" از اجتناب مهم، یلیخ مسئله

 اتفاق گرید بار پس است، افتاده اتفاق اکنون هم انتظار مورد حادثه چون

 زا یکی":  دیبگو دینبا ".بازم ینم دوباره ، ام باخته بار کی". افتاد نخواهد

 خواهد سالم شد، نخواهد مبتلاء ام یبعد فرزند است، شده مبتلاء فرزندانم

 از را خط ای ریش ،یبعد پرتاب هنگام در. است نادرست یتصور نیا البته ".بود

 از را دل آس ،یبعد ورق کی برداشتن از شیپ ای کنند، ینم پاک سکه یرو

 داده، یرو قبلا که چه آن سکه، پرتاب هنگام. گذارند ینم رونیب ها ورق دسته

 یماریب ناقل ،دو هر که یمادر و پدر. ندارد یبعد پرتاب جهینت بر یریتاث

 یستیک بروزیف به مبتلاء که شوند یفرزند صاحب اگر هستند، یستیک بروزیف

 مبتلاء و ماند یم امان در شان،یا یبعد فرزند سه که ستین آن یمعن به است،

 هر ابتلاء احتمال شوهر، و زن نیا یِبعد یها یآبستن تمام در. شود ینم

 .ماند یم یباق چهار به کی همان فرزند،
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 یاین که یانسان دو فیتوص یبرا است یا گسترده اصطلاح یونهمخ

 جودبو توارث اثر در که است ینسبت ، یخون نسبت از منظور. ددارن مشترک

 در دارند، ترکمش یاین که ینیوالد مورد در مشکل. ازدواج اثر در نه د،یآ یم

 به خود مشترک جد از یکسانی وبیمع ژن ، یادتریز احتمال با که است آن

 یها یماریب و مغلوب یها یماریب به مربوط عمدتا ،خطر یادیز. برند یم ارث

 فرد دو به خاص یژن دنیسر ارث به احتمال نسل هر با. است یعامل چند

 داشتن باشند، دور هم از نسل سه تا فرد دو اگر. شود یم نصف اوند،شیخو

 آن از رفرات یشاوندیخو. ندارد یتیاهم گرید آن از لقب یاوندشیخو نسبت

 و باشند نداشته هم با هم یدور نسبت یحت فرد دو که است آن مثل حد،

 یاین فرد دو که است یموارد مثل کسان،ی مغلوب ژن یبرا بودن ناقل احتمال

 ردخت ای پسر با ازدواج ،قانون طبق کشورها، از یبعض در. ندباش نداشته مشترک

 .است ممنوع عمو و عمه ،یدائ خاله،
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 ومد صلف

 

 

 کیژنت مشاوره

 

 فیتعر

 بود شیپ وقت چند نیهم کا،یآمر یانسان کیژنت انجمن از یا تهیکم

 :شد منتشر 1974 سال در فیتعر نیا. داد ارائه را کیژنت مشاوره فیتعر که

 وقوع به مربوط یانسان مسائل به که است ینظر تبادل کیژنت مشاوره

 نیا انیجر در. پردازد یم ها هخانواد در یکیژنت یها یارمیب وقوع احتمال ای

 اه خانواده ای افراد به اند آموخته را لازم دانش فردکه چند ای کی نظر تبادل

 :تا کنند، یم کمک

 یاحتمال ریس ،یارمیب صیتشخ جمله از ،یپزشک قیحقا متوجه -( 1) 

 .بشوند موجود یدرمان ریتداب و ،یارمیب

 طرخ و شود یم یرمایب باعث چگونه توارث که بکنند درک -( 2)

 .است چقدر یماریب نیا به نیمع یفرد ابتلاء
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 .بکنند رکد را گرید یفرزند ابتلاء خطر به برخورد یها راه  -( 3)

 که را یراه خانواده، یها خواسته و خطر زانیم به توجه با –( 4)

 .کنند انتخاب دهند، یم صیتشخ مناسب خود یبرا

 آن وقوع خطر ای/  و بتلاءا مورد در را ممکن تطابق نیهترب -( 5)

 .ندینما اتخاذ یماریب

 نحوه نیبهتر به و یکل تیموقع درک بر که دیشد متوجه حتما

 یافراد از گرفتن کمک ،یدیکل عامل. است شده دیتاک تیموقع آن با برخورد

 .اند گذرانده را مناسب یآموزش یها دوره کیژنت مشاوره یبرا که است

 دهید آموزش افراد نیا نیگزیجا که ستین آن کتاب نیا هدف 

 نیمشاور یمعرف و قیحقا بر دیتاک از بارتستع آن هدف تنها بلکه بشود،

 .مناسب

 مردم همه دیگو یم است، کیژنت متخصص که همکارانم از یکی

 بقال از یحت ای خود دوستان و بستگان از البته کنند، یم افتیدر کیژنت مشاوره

 ندیگو یم بلافاصله ،یجسمان  آشکار نقص با یکودک دنید با ها یلیخ. سرگذر

 یگرید فرزند دینبا چوقتیه ،یمعلول کودک نیچن داشتن با کودک نیا مادر

 ناقص، اطلاعات اساس بر که متخصص ریغ افرادِ نیا نظر اظهار. اوردیب ایدن به

 با شود، یم انیب توارث، یها سمیمکان باره در هم و یماریب علت باره در هم

 کیژنت مشاوره نیمتخصص از که افراد از یاریبس. است نادرست ادیز احتمال

 در یماریب همان وقوع یواقع خطر ندکهیآ یم در تعجب با رند،یگ یم کمک
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 از و کردند یم فکر که است یمقدار آن از کمتر شهیهم بایتقر گر،ید یفرزند

 .داشتند واهمه آن

 دارد؟ کیژنت مشاوره به ازین یکس چه

 دازمنین ،دارد یهائ ینگران ،ها یماریب توارث باره رد که یکس هر

 یاریبس. ابدیب را سوالاتش پاسخ ، لازم اطلاعات کسب با تا است کیژنت مشاوره

. آورد بدست خانواده اعضاء ریسا از توان یم را ازین مورد اتیجزئ مواقع از

 دهخانوا و ماریب از مزلا اطلاعات کسب با یمامائ متخصص و خانواده پژشک

 یاحتر هب پزشکان. بدهند مناسب سخاپ مربوطه، سوالات به قادرند اغلب ،یو

 آزمون باره در و کنند مشورت یپزشک کیژنت متخصص با تلفن با توانند یم

 یپزشک مراکز در. بخواهند یراهنمائ مشاوره، ای و شتریب یِشگاهیآزما یها

 کار که دارند، اریاخت در یا کارآزموده افراد ، یپزشک کیژنت میت هر بزرگ

 کیکای ازین حسب بر دنقادر نیمتخصص نیا. دهند یم انجام را کیژنت مشاوره

 کنند کمک آنان به دهند، ارائه یاختصاص یا مشاوره خدمات خود، نیمراجع

 نظر نیا از که یهائ یبرنگران و ناسندشب خوب را نظر مورد کیژنت یببمار تا

 .کنند غلبه دارند،

 ارند؟د ازین یاطلاعات چه به کیژنت نیمشاور

 خاص، یمارئیب وقوع خطر زانیم باره در یوالاتس به گفتن پاسخ یبرا

 آن صیتشخ دارد، اجیاحت که یزیچ نیاول به د،یباش کارآزموده هم چقدر هر

 خانواده پزشک م؟یبکن گفتگو یزیچ چه باره در میواهخ یم. است یماریب

 از یو هم اگر. اندد یم را نظر مورد یماریب صیتشخ خوب یلیخ اغلب
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 معالج پزشک یگانیبا گر،ید منابع از دتوان یم یبراحت باشد، خبر یب صیتشخ

 ممکن یماریب آن. آورد بدست را ماریب پرونده مارستان،یب ای درمانگاه ،یقبل

 طرف از. شود یم برطرف ها ینگران ساده یلیخ لذا نباشد، یارث نوع از است

 ده لااقل مثال عنوان به. نباشد یکاف و ایگو است کنمم یقبل صیتشخ گر،ید

  یماریب همان ، آن نوع نیتر عیشا گرچه. دارد وجود یعضلان یروفتسید نوع

 Duchenne به وابسته "کیپرتروفیپسودوه یعضلان یستروفید" ای X ،است 

 ارث به یاتوزوم مغلوب ای غالب صورت به یعضلان یستروفید انواع ریسا کنیل

. باشد قیدق دیبا حتما صیتشخ درست، یا مشاوره نظرات ارائه یبرا. درسن یم

  .است نظر مورد یماریب درست صیتشخ افتنی نیهم, مسئله بخش نیتر مشکل

 میکن معلوم دیبا گام نیدوم در ت،اس یارث یماریب آن شد معلوم اگر

 .ارندد شونده مشاوره فرد با ینسبت چه یماریب آن به مبتلاء افراد ای فرد که

 درجه بستگان از که نیهم یخانوادگ یها نسبت مورد در جیرا اصطلاحات

 عمو، پسر مثل یاصطلاحات شود؛ یم کننده گمراه رود، یم فراتر دو و کی

 دختر " مثل یگرید اصطلاحات یول است، ایگو ظاهرا نآ رینظا و خاله، دختر

 ینم روشن را یشاوندیخو رابطه قایدق ،"مادر یپسرعمو نوه " ای "عموزاده

 نگونهیا د،یهست X به وابسته یماریب توارث یجستجو در که یوقت. کند

 یفارس زبان در خوشبختانه.) کند یم تر دهیچیپ را وضع اصطلاحات

 یایگو آنان فرزندان و دو و کی درجه بستگان یبرا استفاده مورد اصطلاحات

 به وابسته یها یارمیب مورد در نکته نیا و هست، هم اشاره مورد افراد تیجنس

X، اصطلاحات نیا دورتر بستگان فیتوص در یول ( .کند ینم گمراه را مشاور 

 رابطه فیتوص یبرا کار نیتر درست. نباشد قیدق چندان است ممکن

 شجره میترس خوشبختانه. است یخانوادگ شجره میترس ،یشاوندیخو
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 مرگ علت و اه یماریب درباره سوال با. هست زین راه نیتر ساده یخانوادگ

 .دیآ یم بدست یمهم اطلاعات بزرگ، خانواده افراد کیکای

 

 
 مربع زنان، و دختران یبرا رهیدا. یخانوادگ شجره میترس در استفاده مورد علائم – 14شکل

 .دهد یم نشان را یفرزند رابطه و ازدواج ها خط. مردان و پسران یراب

 

 یخانوادگ شجره میترس

 یخانوادگ شجره در استفاده مورد استاندارد یها نشانه 14 شکل در

. است زنان و دختران یبرا رهیدا مردان، و پسران یبرا مربع. شود یم دهید

 خط وسط ،یعمود یخط با. کند یم وصل هم به را مادر و پدر یافق خط

 زین یافق خط نیا از. کنند یم وصل نیپائ در یگرید یافق یخط به را ازدواج

 کی از چندقلوها، ای ها دوقلو مورد در)  یعمود یخطوط فرزندان تعداد به

 و یا رهیدا به دختر یبرا مورد، حسب بر که کنند یم رسم( لیما خطوط نقطه
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 نیا اندازه کوچک، یها خانواده یبرا. شود یم متصل یمربع به پسر یبرا

 ، نام ها، آن درون در بتوان تا رند،یگ یم متر یسانت 2 تا 5/1 معمولا را ها نشانه

 را ها نشانه زاد، مرده و سقط یبرا. نوشت ار گرید اطلاعات و تولد خیتار

 دیکن تا یآکاردئون را کاغذ است خوب سهولت یبرا. کنند یم رسم کوچکتر

 وتریکامپ از امروزه. باشد تر راحت( دودمان) بزرگ یخانوادگ شجره میترس تا

 رسم که یبزرگ دودمان یخانوادگ شجره سینو شیپ نیاول .کنند یم استفاده

( نفر 750 حدود)  افراد تعداد تا دادم فرزندانم به را آن .شد صفحه 18 کردم،

 مورد در خوشبختانه. اورندیدرب را درست رقم نتوانستند چکدامیه بشمرند، را

 یخانوادگ شجره ستین لازم مبتلاء افراد افتنی یبرا ها خانواده از یاریبس

 شجره میترس که است آن هدف یپزشک کیژنت در. باشد بزرگ نقدریا

 یشاوندیخو روابط و یماریب یها ژن که کند دایپ ادامه جا آن تا یانوادگخ

 .ندارد خانواده آن اعقاب در مهم یها تیشخص افتنی به یکار و کند معلوم را

. دیکن ذکر راست به چپ از تولد بیترت به را خواهر و برادر است بهتر

 سالم دافرا یبرا. دیکن اهیس را ها نشانه نظر، مورد یماریب دچار افراد مورد در

 اغلب سوال علامت گذاشتن و ادداشتی نوشتن. دیبگذار یباق دیسف را نشانه

 یدرست آن از مهمتر کنیل است، خوب یلیخ نوشتن خوانا و زیتم. است دیمف

 در. دیبپرداز یقبل یها نسل به د،یکن شروع نسل نیتر جوان از. هاست نوشته

 نوشتن یبرا یکاف یخال یجا تر، مسن نسل یها نشانه نیب در صورت نیا ریغ

 جان خاله و خانم عمه بزرگ، مادر. داشت نخواهد وجود ها آن اخلاف

 اریبس یخانوادگ شجره میترس به اغلب خود یمیقد خاطرات با سالخورده

 صیتشخ به بردن یپ یبرا هم یپزشک کارکنان اطلاعات. کنند یم کمک

 .است دیمف اریبس ها یماریب
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 ژن انتظار قابل انتشار. توارث یالگو چند نامه شجره کیکلاس یها نمونه – 15 شکل

 داده نشان به X وابسته مغلوب و ،یاتوزوم مغلوب ،یاتوزوم غالب یها یماریب یبرا

 .است شده

 

 به ،ها نامه شجره سینو شیپ به گاهن کی با اغلب کیژنت نیمتخصص

 افراد نام گرفتن قرار یچگونگ رایز شوند، یم زهایچ از یاریبس متوجه یراحت

 یماریب مثلا. است توارث معمول یالگو چند از یکی طبق نامه شجره در مبتلاء

 فرزندان به مادر ای پدر از مایمستق و اند یعمود یطرح یدارا غالب یها

 و برادر نیچند و دارند یافق یطرح مغلوب یها یارمیب. شود یم منتقل

 واحد نِژ کی توارث میمستق جهینت ها افتهی نیا. اند یماریب آن دچار خواهر

 از یکامل نمونه یها نامه شجره. شد گفته سخن ها آن باره در قبلا که است،

 .شود یم دهید 15 شکل در توارث کیکلاس یالگوها
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 سوم فصل

 

 

 دتول از شیپ صیتشخ

 

 

 استفاده موارد

 دیبخواه که دیآ یم بکار یموارد در عموما تولد از شیپ صیتشخ

 دایپ است، معمول از شیب نیجن در آن وجود احتمال که را یخاص یناهنجار

 یها زمونآ با که باشد یهائ یماریب مورد در دیبا خطر یادیز نیا البته .دیکن

 یماریب تمام توان ینم شرو نیا با گرید عبارت به. است کشف قابل موجود

 نیجن به بیسآ مدنآ وارد از ینگران. داد صیتشخ تولد از شیپ را کینتژ یها

 انجام نهیهز و ازین مورد یها آزمون بودن فراهم ها، آزمون دقت مادر، و

 تمام در یصیتشخ روش نیا از استفاده مانع که است یعوامل از ها شیزماآ

 را دهیفا هم مورد نیا در گر،ید یپزشک ماتاقدا تمام مثل. شود یم ها یبستنآ

 دهیفا ایآ که دیپرس خود از موارد همه در دیبا. قرارداد ضرر برابر در دیبا

 پدر خود بالاخره ینهائ رندهیگ میتصم ارزد؟ یم خطراتش به زمونآ نیا انجام

 کمک با هم یگاه و یمامائ متخصص کمک با البته د،یبا ها آن. هستند مادر و
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 انجام ها زمونآ که رندیبگ میتصم ک،یژنت مشاور و یپزشک کیژنت متخصص

 . نشود ای بشود

 زنده نوزادان در یکروموزوم یناهنجار خطر – 1 جدول

 (است شده گرد اعداد)  مادر سن حسب بر  

 انواع تمام Down سندرم سن

 450 در 1 1000 در 1 15

 525 در 1 1600 در 1 20

 475 در 1 1250 در 1 25

 380 در 1 900 در 1 30

 180 در 1 380 در 1 35

 150 در 1 290 در 1 36

 125 در 1 230 در 1 37

 105 در 1 180 در 1 38

 80 در 1 140 در 1 39

 65 در 1 110 در 1 40

 20 در 1 30 در 1 45

 

 مسن تولد، از شیپ صیتشخ یها روش از استفاده لیدل نیتر عیشا

 فراوان هم آن علت. است( یآبستن زمان در سال 35 از شیب سن با) مادر بودن

 در (Down)  داون مسندرو رینظ ،یکروموزوم یها یناهنجار بودن تر

 با یکودک دنیزائ(. شود مراجعه 1 جدول به)  است مسن مادران نوزادان

 از زین مادر ای پدر در یکروموزوم یناهنجار وجود ای یکروموزوم یناهنجار

 یعصب لوله نقص خطر شیافزا. است نیجن در یکروموزم مطالعه انجام لیدلا

 با. کند طلب را یسونوگراف با یسبرر است ممکن گرید یجسمان یناهنجار ای
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 و پدر در یبیبازترک یها کیتکن از استفاده با ای یائیمیوشیب یآزمونها انجام

 را مغلوب یماریب یشتریب روز به روز تعداد هستند، ناقل میدان یم که یمادر

 .اند افتهی

 یسونوگراف

 یصوت امواج بازتاب از ها یائیدر ریز افتنی یبرا که هاست سال

 هم یپزشک یکارها در نآ از اکنون ک،یتکن نیا لیتکم با. کنند یم استفاده

 یشنوائ قدرت از فراتر اریبس یفرکانس استفاده مورد امواج. شود یم استفاده

 در که اند کرده کوچک قدر نآ هم را رندهیگ و فرستنده دستگاه. دارد انسان

 بخش از قیدق نسبتا یریتصاو توان یم ترویکامپ کمک با. ردیگ یم جا دست

 کیوتیمنآ عیما در که ینیجن یتماشا یبرا. وردآ بدست بدن یدرون یها

 عیما و جامد که یجائ در رایز است، یخوب اریبس ابزار یسونوگراف است، شناور

 اریسب امواج، بازتابِ تفاوتِ اندنینما در یسونوگراف یکارائ دارند، تماس هم با

. کند ینم تیذا اصلا هم را مادر و است خطر یب نیجن یبرا. است یالع

 شکم یرو بر دارند، قرار یکوچک دستگاه در دو هر که ، را رندهیگ و فرستنده

 ریواتص و دهند یم حرکت طرف  نآ و طرف نیا به و گذارند، یم مادر

 .کنند یم بطض وتریکامپ در و نندیب یم توریمون یرو را همزمان

 مثال عنوان به)  یعصب لوله یها نقص رینظ ،یجسمان یها یناهنجار

 با توان یم معمولا را( جمجمه قله و مغز لیتشک عدم و ، مهره ستون در شکاف

 و دست یها یناهنجار توان یم تر مناسب طیشرا در. کرد دایپ یسونوگراف

 یها نقص یحت قد، یکوتاه ،یاستخوان یها یناهنجار اعانو از یبرخ پا،

 یها نقص از یبعض ه،یکل در ستیک وجود ای هیکل فقدان رینظ یداخل
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 یسونوگراف یبردهارکا نیتر جیرا از یکی. داد صیتشخ را قلب یمادرزاد

 انجام نیجن سر قطر یریگ اندازه با را کار نیا. است نیجن سن درست نییتع

 را نیجن جنس توان یم موجود، یسونوگراف یها دستگاه راکث با. دهند یم

 یبرا و است لازم یمجهزتر یها دستگاه ها، مهره ستون نهیمعا یبرا. کرد نیتع

 حال در دائم که ینینج مورد در ،کوچک یها یناهنجار از خوب روتصائ هیته

 ،ینیب از یریتصو 17 و 16 شکل در .شود صرف یشتریب وقت دیبا است، حرکت

 شود یم دهید نیجن گوش کی و ها، لب

 
 .نیجن یها لب و ینیب از یسونوگراف ریتصو - 16 شکل
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 .نیجن گوش از یسونوگراف ریتصو - 17 شکل

 

 

 



51 
 

 کیوتیمنآ عیما از یبردار نمونه

 

 است، فراگرفته را نیجن اطراف که را کیوتیآمن عیما از یاندک مقدار

 مارستانیب در آبستن زن ستین لازم معمولا کار نیا یبرا. کشند یم رونیب

 گرفتن قرار محل افتنی و یسونوگراف انجام از پس زنان متخصص. شود یبستر

 زا کار نیا یبرا. کند یبردار نمونه کیوتیآمن عیما از تواند یم یبراحت جفت،

 سوزن اندازه به سوزن نیا یکلفت. کنند یم استفاده یبلند و نازک سوزن

 یدراز یول شود، یم استفاده دهایور از خون نمونه گرفتن در که است یهائ

 جدار و مادر شکم جدار از عبور از پس بتواند که است یا اندازه به نآ

 درون در(. 17 شکل)  برسد نیجن اطراف کیوتیآمن عیما درون به زهدان

 خم مانع و دارد نگه راست را آن اولا تا دارد قرار ینازک مفتول سوزن یمجرا

 سوزن یامجر درون به مادر بافت یها اختهی ورود از ایثان و شود آن شدن

 یو شکم پوست از سوزن که است یموقع مادر یناراحت تنها. دینما یریجلوگ

 کننده حس یب ماده یکوچک قطره قیتزر با توان یم هم را آن و گذرد، یم

 .کرد برطرف کیبار اریبس یسوزن با

 16 هفته در. است یکاف عیما تریل یلیم 30 تا 20 ک،ینتژ یبررس یبرا

 وانتب ینگران بدون و راحت که هست قدر آن کیوتیآمن عیما مقدار ،یآبستن

 و ساخته نیجن توسط سرعت به ع،یما کدان مقدار نیا. کرد فرو سوزن

 آن منشاء.  است نیجن یها اختهی یحاو کیوتیآمن عیما. شود یم نیگزیجا

 احاطه را عیما حفره که است( ونیآمن همان)  سهیک یداخل هیلا ، هم ها اختهی
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 یاختصاص شیآزما هر توان یم ش،یها اختهی و عیما آن یرو. است کرده

 .داد انجام را لازم

 
 کیوتیآمن عیما از یکوچک نمونه کیبار یسوزن با. یوتیآمن عیما از یبردار نمونه -18 شکل

 .کشند یم رونیب را نیجن اطراف

 

 

 جفت لوسیو از یبردار نمونه

 در سرانجام که( Chorion frondosum) نیجن دارنده نگه بافت از

 یم بر( لوسیو)  یکوچک نمونه شود، یم لیتبد جفت به مادر زهدان درون

 ریز در. دهند یم انجام یآبستن ازدهمی تا نهم هفته در معمولا را کار نیا. دارند

 واژن، عمق در زهدان گردن راه از را یکیبار یکیپلاست لوله ،یسونوگراف دید
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 درون در یمفتول نشود، خم لوله نیا که آن یبرا .کنند یم زهدان وارد

 انجام یبردار نمونه نیا هم یگرید روش با( 18 شکل) دارد وجود آن یمجرا

 سوزن مورد نیا در. است کیوتیآمن عیما از یبردار نمونه هیشب آن و شود یم

 از یا نمونه و کنند یم فرو جفت داخل به مادر زهدان و مشک جدار از را

 .کشند یم رونیب را لوسیو

 

 
 گردن از واژن راه از را کیبار یکیپلاست لوله. جفت لوسیو از یبردار نمونه – 19 شکل

 منشاء نیجن از که را ونیکور از یکوچک نمونه کنندتا یم فرو مادر زهدان درون به زهدان

 . بکشند رونیب رد،یگ یم

 

 نسبتا مراکز. شود ینم انجام مراکز همه در جفت از یبردار نمونه

 از یبردار نمونه و کیوتیآمن عیما از یبردار نمونه دو هر توانند یم یکمتر

 نیجن یبرا هم و مادر یبرا هم ، جفت از یبردار نمونه. دهند انجام را جفت
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 نمونه خطرات از یول ، است کم یلیخ چند هر خطرات نیا و دارد یخطرات

 جفت از یبردار نمونه در یفن یخطا. است شتریب کیوتیآمن عیما از یبردار

 نمونه. کرد کشف را یعصب لوله یها نقص توان ینم آن با و است شتریب

 یم لازم و کند یم ادیز را Rh به نشد حساس خطر احتمالا جفت از یبردار

 از یاربرد نمونه. شود قیتزر RhoGAM آمپول ،یمنف  Rhمادران به شود

 انجام یکمتر یبستنآ نینس در زودتر، را آن توان یم: دارد یائه  تیمز جفت

 شاتیزماآ جهینت است، رشد حال در عایسر که یبافت نیچن در و داد

 یم لزوم صورت در نیبنابرا. شود یم آماده تر عیسر یائیمیوشیب و یکروموزوم

 خاتمه یآبستن به ارزانتر یا نهیهز با و کمتر خطرات با ،12 هفته از قبل توان

 .داد

 

 یکروموزوم یها یناهنجار

 تعداد ظرن از یناهنجار -(1) :اند دسته دو یکروموزوم یها یناهنجار

 ظرن از یجارناهن -(2) ؛کم ای ادیز کروموزوم(: یعدد یها یناهنجار) 

 ها؛ کروموزوم شکستن از یناش راتییتغ(: یساختمان یها یناهنجار) ساختمان

 .یکیزنت ماده شدن ادیز ای کم با یگاه

. است یکروموزوم یناهنجار دچار نفر کی بایتقر نوزاد 166 هر از

 یمعن به یزوم یتر. است 21 یزوم یتر زنده، نوزاد در یناهنجار نیتر عیشا

 کروموزوم سه یدارا ماریب کسان،ی کروموزوم جفت کی یجا به که است آن

 به کل در ،یاضاف کروموزوم کی نیا داشتن با و است کروموزوم نوع همان از
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 کی یدارا که یکس هر. است کروموزوم 47 یدارا کروموزوم، 46 یجا

 یم Down سندرم دچار ،(19 کلش) باشد، 21 شماره یاضاف کروموزوم

 یعدد ها یناهنجار اغلب علت. دندینام یم سمیمنگول لاقب را سندرم نیا.شود

 از ها کروموزوم جفت نطفه، اختهی لیتشک هنگام در که است آن ها کروموزوم

 ای اسپرم و روند یم اختهی کی به کروموزوم دو هر لذا و شوند ینم جدا هم

 سالم، اسپرم ای تخمک با آن شدن جفت با. ازندس یم کروموزوم 24 با یتخمک

  .بود خواهد کروموزوم 47 یدارا که شود یم اصلح یا  شده بارور متخ

 
 ( Down syndrome)  21 یزوم یتر – 20=  شکل

 

. است ریپذ امکان هم ها کروموزوم ریسا در یعدد یناهنجار شیدایپ

 رایز است، زنده نوزادان در یکروموزوم یناهنجار نیتر عیشا داون سندرم

 اطلاعات( یرجنسیغ یها کروموزوم)  ها اتوزوم تمام از 21 کروموزوم ظاهرا
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 یم خراب کمتر را نیجن نیتکو ،21 یزوم یتر جهینت در. دارد یکمتر یکیژنت

 چنان آن بزرگتر، یها کروموزوم یعدد یها یناهنجار که یحال در. کند

 ای سقط به منجر موارد از یاریبس در که کند یم جادیا نیجن در یاختلال

 .ماند ینم زنده نیجن و شود یم رس شیپ مانیزا

 رد،گِ سرِ: هستند ریز یها نشانه یدارا داون سندرم به مبتلا افراد

 کف چشم، یداخل گوشه در ینیچ پهن، و فرورفته ینیب پل ،یمغول یچشمان

 و کوتاه پنجم انگشت دست، کف در خط کی تنها با کوتاه انگشتان و دست

 یها نقص زده، رونیب زبان با باز یدهان عضلات، یشل داخل، به دهیخم

 اگر که ینحو به دارند، هم گرید مشخصه چند مارانیب نیا. قلب در یمادرزاد

 نه،یمعا یرو از تواند یم معمولا باشد، تجربه با مارانیب نیا نهیمعا در یپزشک

 یم دیتائ را صیتشخ البته یکروموزوم یبررس. بدهد صیتشخ را داون سندرم

 اختهی و سالم یها هاختی از یمخلوط)  سمیموزائ است ممکن ضمن در و کند

 را( کروموزوم دو مجدد اتصال و شکستن)  یجابجائ و( 21 یزوم یتر با یهائ

 .دینما معلوم هم

 دچار هم یگرید فرزند ایآ که میکن یگوئ شیپ میبتوان که آن یبرا

 یجابجائ. است تیاهم با سمیموزائ بر یآگاه نه، ای شود یم داون سندرم

 به مبتلا افراد تمام بایتقر.کند یم ادیز را داون سندرم مجدد وقوع احتمال

 قادر آنان از یاریبس. هستند یذهن یماندگ عقب دچار شیب و کم داون، سندرم

 را ساده یتکرار یکارها توانند یم و هستند خود روزمره یکارها انجام به

 تعداد کنیل. بخوانند درس یمعمول مدارس در توانند یم یبرخ. دهند انجام

 یزندگ به کمک بدون ،یکنون مدرن دهیچیپ یایدن در قادرند انآن از یاندک
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 عفونت به معمول از شیب یآمادگ و قلب یمادرزاد یها یماریب. بدهند ادامه

 .کند یم دیتهد را شان جان که است یا عمده خطر دو ها

. شود یم دهید هم 18 یزوم یتر و 13 یزوم یتر زنده نوزادان در

 یجسمان یها تیمعلول مورد دو هر در. است کم اریبس ها آن وعیش خوشبختانه

 بایرتق. مانند یم زنده چندماه از شیب ندرت به مبتلا افراد و است شتریب یذهن و

 دچار 13 یزوم یتر به مبتلا اطفال اکثر و 18 یزوم یتر به مبتلا اطفال تمام

  .هستند قلب یمادرزاد یها نقص

 ای یکوچک ،یشکر لب دچار اغلب مبتلا کودکان 13 یزوم یتر در

 اتیخصوص و قلب، یزاد مادر یها نقص ،یاضاف انگشتان ها، چشم فقدان

 .شود یم معلوم صیتشخ یراحت به ها نآ یرو از که گرند،ید

 وجود یایگو چندان است ممکن 18 یزوم یتر به مبتلا اطفال ظاهر

 رد کند یم یراهنمائ صیتشخ به را پزشک که یاتیخصوص. نباشد یماریب نیا

 از تر نیپائ که بدشکل یها گوش رشد، در اختلال از عبارتست موارد اکثر

 و اند، سوارشده هم یرو که دهیخم انگشتان اند، گرفته قرار معمول محل

 .کوچک فک و پسران در ها ضهیب امدنین نیپائ

 یم دهید زنده نوزادان در هم یجنس کروموزوم یعدد یناهنجار

 در که است (Klinefelter) فلتر نیکل سندرم پسران، در آن نیتر عیشا. شود

 کروموزوم 47 ماریب معمولا. دیآ یم بوجود یاضاف X کروموزوم چند ای کی اثر

 به مبتلا ماریب ندرت به(. X = 47,XXY کروموزوم دو و Y کروموزوم کی)  دارد

 چهار مثلا شتر،یب X یها کروموزوم یدارا است ممکن فلتر نیکل سندرم
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 به انیمبتلا در. باشد( XXXXy ,49) کروموزوم 49  یدارا جمعا ، X  کروموزوم

 دیتول به قادر ماریب لذا ابند،ی ینم نیتکو خوب ها ضهیب فلتر، نیکل سندرم

( لیسب و شیر)  چهره مودر شیرو مثل هم، مردانه هیثانو صفات و ستین اسپرم

 .شود ینم دایپ خوب یو در صدا یکلفت و

 تنها یدارا واقع در ، کروموزوم 45 یدارا تنها است ممکن دختران

. هستند( Turner)ترنر سندرم دچار یصورت نیچن در. باشندX  کروموزوم کی

 نابارور لذا است، یعیطب ریغ شانیها تخمدان دارند، کوتاه یقد دختران نیا

 ادیپ( پستان رشد مثل)  زنانه یظاهر صفات آنان در و شوند، ینم قاعده ند،هست

 .شود ینم

 نظر از هم ها کروموزوم شد، اشاره ها آن به بالا در که یهائ نمونه رد

 حالت ها، تنوع نیا از یکی. دارند یادیز اریبس تنوع ریتاث نظر از هم و بیترک

 سمیموزائ. شود ذکر یا جمله چند آن درباره است خوب که است، سمیموزائ

 یبرخ فرد، کی در که است آن یمعن به و است، یا گسترده یکیژنت اصطلاح

 سمیموزائ. دارند تفاوت گرید یها اختهی با یکیژنت نظر از ها اختهی از

 با کروموزوم تعداد نظر زا ها اختهی حالت نیا در. است عیشا یکروموزوم

 فرد کی در رایز. است ترنر سندرم همان آن خوب نمونه. دارند فرق گریکدی

 بخش است، X کروموزوم کی یحاو  ها اختهی اکثر که سندرم نیا به مبتلا

 یفرد نیچن در. باشند X کروموزوم دو یدارا است ممکن ها اختهی از یکوچک

 تخمدان دیبا حتما که حد آن تا است، ادیز تخمدانها در سرطان شیدایپ خطر

 ترنر، سندرم یمعمول نوع در که یحال در.برداشت یجراح عمل با را ها

 در داون، سندرم سمیموزائ از ینادر موارد در .ستین لازم ها تخمدان برداشتن
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 سالم اختهی اندازه آن ،21 یزومیتر یدارا یها اختهی بر علاوه مبتلا، فرد بدن

 .شود یذهن یماندگ عقب بروز مانع که دارد وجود

 اتصال و شکستن اثر در کروموزوم یساختمان یها یناهنجار از یبرخ

 از یهائ بخش است ممکن آن اثر در و دیا یم بوجود ها کروموزوم مجدد

. شود اضافه آن به گرید کروموزوم از یهائ بخش ای شود حذف کروموزوم کی

 شکسته قطعات نادرست اتصال و کروموزوم دو شکستن از عبارتست یجابجائ

 مواد مبادله از عبارتست متعادل یبجائاج. گرید کروموزوم به کروموزوم کی

 یجا تنها و ،مانند یم محفوظ هاآن تمام که ینحو به دوکروموزوم، نیب یکیژنت

 یرو بار نیاول یبرا وضع نیا که یشخص آن در معمولا و شود، یم عوض اآنه

 با تخمک، ای اسپرم دیتول هنگام در یول د،یآ ینم شیپ یمشکل چیه دهد، یم

 بخش است ممکن ،یکیژنت مبادله و هومولوگ یها کروموزوم شدن جفت

 یبرا یبزرگ تا کوچک مشکلات و دشو اضافه ای حذف کروموزوم از یهائ

 .آورد بوحود( کودک و)  نیجن

 اریبس را داون سندرم بروز احتمال ،21 و 14 کروموزوم نیب یجابجائ

 یجابجائ دچار یو 21 کروموزوم دو هر که یسالم انسان. دهد یم شیافزا

 نیا نطفه رایز بود، خواهند داون سندرم دچار اش زنده نوزادان همه است،

 یا نطفه نیچن .است 21 کروموزوم فاقد اصلا ای دارد 21 کروموزوم دو ای فرد

 ای محصول شود، جفت دارد، کروموزوم کی فقط که یسالم فرد نطفه با هرگاه

 داون سندرم دچار نوزاد که است( 21 یزوم یتر)  21 کروموزوم سه یدارا

 صورت نیا در که است،( 21 یمونوزوم) 21 کروموزوم کی یدارا ای شود، یم
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 که است ینادر موارد از یکی حالت نیا. ستین اتیح ادامه به قادر نیجن

 .شود یم منتقل زنده نوزادان تمام به یکیزنت یناهنجار

 اثر در ،یحلقو کروموزوم نام به یگرید یکروموزوم یها یناهنجار

 به شکسته یانتها دو د؛یآ یم بوجود کروموزوم کی یانتها دو هر شکستن

 نیب از شده، جدا نوک دو و آورد یم بوجود حلقه و شود یم وصل گریکدی

 شود یم وته سر شکسته قطعه و شکند یم کروموزوم کی نقطه دو گاه. رود یم

 تمام گرچه حالت نیا در. چسبد یم کروموزوم همان به نادرست صورت به و

 کروموزوم از کی هر. شود یم مختل نطفه دیتول یول دارد، وجود یکیژنت ماده

 تینها یب یاحتمال تنوع لذا شود، یکروموزوم یناهنجار دچار است ممکن ها

 یها یناهنجار از کمتر یساختمان یها یناهنجار یفراوان خوشبختانه. است

 سقط چند ای دو که یزنان در. است( نوزاد 500 هر در نفر کی بایتقر)  یعدد

 علت زومکرومو یساختمان یناهنجار که شده معلوم اند، داشته یخودبخود

 یها سقط در لیدل نیهم به. است بوده مکرر یها سقط درصد 10 از کمتر

 یبررس ابند،ین مکرر سقط یبرا یگرید لیدل گاههر ،یخودبخود مکرر

 . شود یم لازم یکروموزوم

 یجا" را آن ؛است شکننده اریبس ها کروموزوم از یخاص یجاها

 دراز یبازو نوک کیزدن در شکننده یجاها نیا از یکی. نامند یم "شکننده

 یم "شکننده X کروموزوم" را آن لیدل نیهم به دارد؛ قرار X  کروموزوم

 در. شود یم یذهن یماندگ عقب باعث که دارد ارتباط یژن با حالت نیا. نامند

 دختران یها اختهی از یاندک تعداد و  مبتلا مردان ای پسران یها اختهی از یمین
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 ای کروموزوم شکست توان یم یاختصاص کیتکن از استفاده با ناقل، زنان و

 .دید X کروموزوم  یرو را یا شده فشرده هیناح

. است یذهن یماندگ عقب عیشا نسبتا علل از شکننده X کروموزوم

 یهائ ضهیب و بزرگ یا آرواره اغلب ،یماریب نیا به مبتلا مردان و پسران

 عقب دچار ارند،د شکننده کروموزوم که یمردان تمام البته. دارند درشت

 دچار است ممکن هم ناقل زنان و دختران از یبرخ و ستند،ین یذهن یماندگ

 به مبتلا افراد از یذهن یماندگ عقب انتقال. باشند یذهن یماندگ عقب

. است X به وابسته توارث از تر دهیچیپ آنان، کودکان به شکننده X کروموزوم

 کنیل باشند؛ سالم یعقل نظر از است ممکن شکننده X کروموزوم به مبتلا مردان

 امر نیا لیدلا از یکی که شوند، ذهن ندکُ است ممکن افراد نیهم یها نوه

 نقش" ای "پدر نقش" ریتاث را آن توان یم که باشد یا دهیپد است ممکن

  وزومکروم دیبا ابتدا ،(تخمک) نطفه اختهی دیتول از قبل ،ها زن در. دینام "مادر

X  نیا مذکور، دهیپد در شود؛ فعال بود، آمده در فعالریغ صورت به که ی 

 ریپذ برگشت یرییتغ شیدایپ از عبارتست مذکور دهیپد .شود یم قفومت امر

 از انتقال قابل کهDNA   رمز خود در رییتغ شیدایپ که یحال در ژن؛ ریتاث در

 دیتول خلال در دهیپد نیا. است ریناپذ برگشت است، یبعد نسل به نسل کی

 تظاهر باعث مادر، از ای برسد پدر از ارث که آن برحسب و دهد یم یرو نطفه

 محصول شکننده X  سندرم که شده معلوم اکنون. شود یم  DNAرمز متفاوت

 .است DNA در( یتکرار دیکلئوتون یتر) مکرر یحرف سه رمز اندازه راتییتغ

 .شود یم صحبت توارث یاختصاص یها سمیمکان بخش در باره نیا در
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 یائیمیوشیب یها یماریب

 گفته قبلا چه آن طبق که ،یعیرطبیغ ژن کی از یناش یها یماریب

 رسد، یم ارث به X به وابسته ای ،یاتوزوم مغلوب ،یاتوزوم غالب صورت به شد،

 یم یموارد در شود؛ خاص یائیمیش ماده کی کمبود به منجر است ممکن

 یکیژنت سمیمکان. فتگر اندازه را ماده نیا مقدار یهائ آزمون با توان

 خوب را ها یتالاسم و یداس اختهی یماریب مثل  ن،یهموگلوب یها یناهنجار

 یراتییتغ چه دستخوش ها، آن یکیژنت رمز که دانند یم یحت و اند شناخته

 ادتریز ای ،شود ینم دیتول یخاص ماده ای گر،ید یها یماریب در. است شده

 یرکتونو لیفن موارد افتنی یبرا معمول شیآزما. شود یم دیتول

(Phenylketonuria=PKU)، را نیآلان لیفن مقدار شیافزا که است یآزمون 

 ساختمان در و غذاها در که است یا نهیام دیاس نیآلان لیفن دهد؛ یم نشان

 موسوم)  یمیآنز در نقص وجود خاطر به. دارد وجود بدن یها نیپروتئ اکثر

 نیروزیت نام گربهید یا نهیدآمیاس به را آن که( نیآلان لیفن لازیدروکسیه به

 اد،یز نیآلان لیفن. شود یم ادیز خون در نیآلان لیفن مقدار کند، یم لیتبد

 زا توان یم مبتلا دافرا اکثر در ،یغذائ میرژ تیرعا با. کند یم خراب را مغز

 .کرد یریجلوگ آن از یناش یذهن یماندگ عقب

 د،یروئیت غده یکار کم و یکتونور لیفن رینظ یهائ یماریب مورد در

 ریپذ امکان عملا مبتلا افراد افتنی یبرا نوزادان تمام شیآزما که شده معلوم

 نیا به را (Galactosomia) یگالاکتوزوم رینظ گرید یها یماریب. است

 در یابیماریب یها شیآزما انجام حاضر حال در کنیل اند، کرده اضافه فهرست

 .باشد ینم ریپذ امکان اند، شده شناخته ونتاکن که یهائ یماریب تمام مورد
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 کودکان، در یماریب بروز از یریگ شیپ یبرا ها برنامه از گرید یکی

 ادیز احتمال با است ممکن که است ینیوالد در خاص یها شیآزما انجام

 اختهی یماریب ناقل است ممکن پوستان اهیس مثلا. باشند ینیمع یماریب ناقل

 عیشا کشف یپ در رایاخ. باشند Tay Sacks یماریب ناقل انیدهوی ای یداس

 وعیش که گرید جهش 20 از شیب ، یستیک بروزیف جادکنندهیا جهش نیتر

 ینیوالد چهارم سه حدود تنها موجود یفن امکانات با. شد کشف دارند، یکمتر

 توان یم هستند، یستیک بروزیف به مبتلا یفرزند داشتن خطر معرض در که  را

 روزبیف یابیماریب کار است زود کنندکه یم فکر یبرخ لیدل نیهم به. کرد دایپ

 یهائ زوج در تنها مربوطه شیآزما لذا. دیآرد اجرا به مردم توده در یستیک

 .هستند یستیک بروزیف یخانوادگ سابقه یدارا که شود یم انجام

 یمتعدد مسائل آنان، به مشاوره ارائه و مردم توده یغربالگر انیجر

 با برخورد با سهیمقا در مردم از یانبوه با داشتن وکار سر. آورد یم بوجود

 ئهارا کار یدشوار رینظ. کند یم تر مشکل را ها کار نیا خود افراد، از یتعداد

 نگهداشتن محرمانه ینگوچگ و ادیز اریبس اریبس افراد به یا مشاوره خدمات

 .یپزشک مدارک

 از پس اغلب شوند، یم ها میآنز کمبود باعث که یگرید یها یماریب

 لیتحل و هیتجز با سپس. شود یم کشف مبتلا فرد کی در یماریب آن صیتشخ

 مغلوب موارد، اکثر در که)  توارث معلوم یالگوها یرو از ،یخانوادگ شجره

 از یبرخ در. اند یماریب آن ناقل مادر و پدر که فهمند یم ،(است یاتوزوم

 از یاریبس در. اند ناقل مادر و پدر هک فهمند یم یهائ آزمون انجام با موارد

 نمونه با که یهائ اختهی یرو آزمون انجام با توان یم یبعد یها یآبستن مواردِ
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 نیا البته. کرد کشف را یناهنجارهائ آمده، بدست کیویآمن عیما از یبردار

 با که هستند یمارئیب ناقل مادر و پدر میبدان که است دهیبافا یموارد در کار

 از تولد از شیپ یبردار نمونه از آمده بدست عیما ای ها اختهی یرو شیآزما

 .داد صیتشخ را آن توان یم کیتویآمن عیما

 نیپروتئ فتو آلفا

 یم را آن رشد، حال در نیجن که ستا ینیپروتئ نیپروتئ فتو آلفا

 خود حداکثر به نیجن خون در آن غلظت ،یآبستن 16 یال 14 هفته در سازد؛

 عیما داخل به را آن از یاندک مقدار نیجن یعیطب لحا در. رسد یم

 ، کیوتیآمن عیما نیپروتئ فتو آلفا مقدار یریگ اندازه. کند یم دفع کیوتیآمن

 .یعصب لوله یها نقص مورد در است یمعتبر نوآزم

 یعصب لوله یها نقص باعث یمرکز یعصب دستگاه لیتشک در اختلال

 ساخته جمجمه قله و مغز بالاتر مراکز ،(Anencephaly) یآنانسفال در. شود یم

 پوست و ، یعضلان ،یاستخوان هیلا( Spina Bifida)دایفیب نایاسپ در. شود ینم

 شتریب یساعت چند یآنانسفال به مبتلا زادانون. است ناقص ها مهره ستون یرو

 یدیدش اریبس تیمعلول معمولا دایفیب نایاسپ به مبتلا نوزادان و مانند ینم زنده

 .دارند

 نازک، غشائ نیا از و است نازک یعصب لوله یها نقص یرو پوشش

 با. کند یم دایپ راه کیوتیآمن عیما داخل به نیفتوپروتئ آلفا یشتریب مقدار

 لوله یها نقص توان یم کیوتیآمن عیما در نیفتوپروتئ آلفا یریگ اندازه

 کنیل ،شود یم هم مادر خون وارد نیجن نیفتوپروتئ آلفا .کرد کشف را یعصب
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 متوجه توان یم حساس اریبس یها آزمون انجام با. است کم اریبس آن مقدار

 نیا از و شد مادر خون در نیجن نیفتوپروتئ آلفا مقدار اندک شیافزا نیهم

 فتو آلفا سنجش اندازه به آن یدرست البته کرد؛ کشف را یعصب هلول نقص راه

 .ستین کیوتیآمن عیما در نیپروتئ

 یول است؛ یمعتبر ابیماریب آزمون مادر سرم نیوپروتئفت آلفا شیآزما

 ادیز سرم نیآلفافتوپروتئ مقدار که یمادر هر در. دارد هم کاذب یمنف و مثبت

 عیما نیفتوپروتئ آلفا مقدار و کنند یم یسونوگراف نیجن از معمولا باشد،

 به را یعصب لوله یها نقص وجود شک تا رندیگ یم اندازه هم را کیوتیآمن

 توف آلفا آزمون بر مادر وزن و نژاد، ن،یجن سن رینظ یعوامل. کنند لیتبد نیقی

 ریسا ،یعصب لوله یها نقص از ریغ. گذارد یم اثر مادر خون نیپروتئ

 یماریب. کند یم ادیز را نیپروتئ فتو آلفا مقدار زین ینیجن یها یناهنجار

 یگرید حالات از ،(Omphalocele)ناف بند یها فتق دوقلو، یآبستن ،یویکل

 فتو آلفا مقدار هرگاه. شوند یم نیفتوپروتئ آلفا شیافزا باعث هستندکه

 نیا لیدل هنوز است؛ شتریب داون سندرم احتمال باشد، افتهی کاهش نیپروتئ

 .است نشده معلوم خوب ، افتهی

 یها هورمون یریگ اندازه و نیفتوپروتئ آلفا ازآزمون توام استفاده با

 داد شیافزا را ینیجن یناهنجار یشگوئیپ یستدر توان یم یآبستن
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 چهارم فصل

 

 

 ها تراتوژن

 

 دوران در مادر اگر که اند یطیمح عوامل (Teratogen) ها تراتوژن 

 بر مایمستق ای و شوند یم نیجن در نقص باعث شود، مواجه ها آن با یآبستن

 کردن ندگرگو عوامل، نیا اثر راه. گذارند یم اثر نیجن ای انیرو نیتکو

 یم ، X اشعه رینظ ، عوامل نیا از یبرخ البته .ستین نیجن یکیژنت ساختمان

 (.دهند رییتغ را DNA رمز یعنی)  زا جهش هم باشند تراتوژن هم توانند

 تیاهم با اریبس عامل، آن با نیجن ای انیرو تماس زمان نقص، جادیا در

 در است، لقاح از پس 40 روز و 18 روز نیب فاصله دوره، نیتر حساس. است

 .است یریگ شکل حال در نیجن بدن اعضاء که است دوره نیهم

 یم امتحان آبستن یشگاهیآزما واناتیح در را اوهدار انباریز ریتاث

 ینم نانیاطم با که است، کم آنقدر انسان در تجربه موارد، از یاریبس در .کنند

 نیبنابرا. است خطر یب یآبستن دوران در دارو آن ای نیا زیتجو که گفت توان

 که آن مگر نشود، مصرف یداروئ چیه یآبستن وراند در که است آن عاقلانه

 هستند؛ دوز به وابسته شده، شناخته یها تراتوژن تمام .باشد واجب نآ مصرف
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 با و رساند ینم یبیآس چیه عامل، آن از ینیمع مقدار با تماس گرید عبارت به

 چند ،2 جدول در. شود یم شتریب و شتریب ها بیآس آن، شتریب مقدار با تماس

 .است شده ذکر شوند، یم نیجن در نقص باعث که عامل

 الفبا بیترت به ن،یجن در یهائ نقص جادکنندهیا عوامل یبرخ – 2 جدول
 ناتیت اتره

 نیسیاستروپتوما

 یآندروژن یدهایاستروئ

 یاستروژن یدهایآستروئ

 الکل

 نینوئیت تره زویا

 روسیو پارو

 نیلیس یپن

 اشعه تابش

 دیدومیتال

 نیکلیتتراس

 توکسوپلاسموز

 یآل باتیترک وه،یج

 ی،برخیانعقاد ضد یداروها

 تشنج ضد یداروها

 مادر در ابتید

 سرخجه

 روسیو تومگالویس

 سیلیفیس

 سرطان یدرمان یمیش

 مادر در یکتونور لیفن

 نیکوکائ

 مویتیل

 هرپس روسیو

 یمعدن یدورهای
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 جادیا در ها آن دخالت به مشکوک دانشمندان که عوامل از یبرخ

 قرص ن،یریآسپ: از عبارتند ندارند، یدخالت احتمالا یول هستند، نیجن در نقص

 از یبعض تهوع، ضد یداروها ها، کش اسپرم ،یآبستن از یریجلوگ یها

 یداروها وتر،یکامپ یتورهایمون ،(LSD جوانا، یمار)  رمجازیغ یداروها

 .ینارنج ماده و دازول،یمترون سرخجه، واکسن آسپارتام، ،یهوشیب

 یگاهگاه ای نوشند، یم الکل وزر هر یآبستن دروران در که یمادران

 شوندکه یفرزند صاحب است ممکن کنند، یم یرو ادهیز الکل دنینوش در

 ریز یها نشانه شامل یالکل نیجن سندرم. است " یالکل نیجن سندرم" دچار

 اندام در ها یناهنجار چهره، شکل در یناهنجار کوچک، سر کم، رشد: است

. یذهن یماندگ عقب ای یکودک انردو در یریادگی در یناتوان ،یداخل یها

 اصلا است بهتر یول باشد، نداشته یخطر است ممکن الکل یگاهگاه دنینوش

 یم مشکلات آن باعث الکل مقدار چه ستین معلوم رایز نشود، مصرف لکلا

 .شود

 در نیکوکائ رمجازیغ مصرف ریتاث به که بود ریاخ یها سال در تنها

 سر و رشد، ریتاخ نارس، نیجن. بردند یپ نیجن نمو و رشد بر یآبستن دوران

. است شده گزارش یآبستن ندورا در نیکوکائ مصرف یپ در کوچک

 در یناهنجار و شود، مغز بافت مرگ به منجر که مغز عروق در یجارناهن

 حال نیا با است، شده دهید نیکوکائ مصرف یپ در یجنس و یادرار دستگاه

 شود، یم مشاهده یالکل نیجن سندرم در چه آن رینظ مشخص، یسندرم هنوز

 .است نشده فیتوص کامل طور به
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 که است آن داد وانت یم مادران یها پرسش به که یپاسخ نیبهتر

 د،یکن اجتناب یدرمان اقدام هر یاجرا ای دارو هر مصرف از یآبستن دروان در

 نیجن و مادر یسلامت حفظ ای درمان یبرا اقدام آن ای دارو آن که آن مگر

 .باشد یضرور
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 پنجم فصل

 

 

 نینو کیژنت

 

RFLP ،ها PCR با ینگار انگشت و ها DNA 

 افراد رمز یعیطب یها تفاوت ،یراحت به دتوانن یم دانشمندان اکنون

 کیژنت نیمتخصص اریاخت در یپرقدرت نینو ابزار کشف نیا. کنند مشخص را

 ژن توان یم اغلب( 23 صفحه) کیژنت یوابستگ از استفاده با. است گذاشته

 یابیرد م،یدار آن باره در اندک یاطلاعات اگر یحت که را، یعیطب ریغ یها

 .میکن

RFLP است ریز عبارت رواژهس :Restriction Fragment Length 

Polymorphism.، قطعات اندازه در تنوع" یمعن به DNA توسط هیتجز از پس 

 .است "میآنز

 گاهیجا هر در موجود ژن معمولا(. یشکل چند) سمیمرف یپل

 نظر، مورد تِیجمع افرادِ یبعض در یگاه یول. است شکل کی به ، یکروموزوم

 مردم درصد 1 در لااقل رمعمول،یغ شکل نیا هرگاه. دیآ یم در لشک چند به

 یپل گاه،یجا آن ژن نظر از نظر مورد افراد که ندیکو یم باشد، داشته وجود
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 مردم در ژن آن یفراوان اگر کنم اضافه(. هستند یشکل چند ای) دارند سمیمورف

 یم یلقت ژن آن "نادر شکل" عنوان به باشد، کمتر درصد کی از نظر مورد

 .کنند ینم استفاده سمیمورف یپل اصطلاح از آن فیتوص یبرا شود؛

 آن و اثرDNA  مولکول از یخاص نقاط بر که دارند وجود یهائ میآنز

 DNA رمز یتوال" یدارا نقاط نیا کنند؛ یم میتقس تر کوچک قطعات به را

. دنامن یمRestriction Endonuclease  را ها میآنز نیا. هستند یا "زهیو

 یرباکت از را ها آن اکثر. اند شناخته را ها میآنز نیا از نوع صد چند تاکنون

 میتقس یفراوان ککوچ قطعات به ار  DNA ، ها میآنز نیا.اند آورده بدست ها

 مختلف یجاها در ادیز تعداد به "ژهیو DNA رمز یتوال" آن رایز کنند، یم

 تنها میآنز وعن صد چند نیا از کی هر. است شده تکرار یاتفاق طور به ملکول

 نیا اگر)  کند اثر خود به مخصوص "ژهیو DNA رمز یتوال"بر است قادر

 را ینیمع یجا است قادر تنها که هست یا یچیق م،یکن هیتشب یچیق به را میآنز

 یجا ای) "ژهیو DNA رمز یتوال" ،DNA ملکول هر که آن برحسب لذا ،(ببرد

 یمتفاوت یدراز که ،ینیمع کوچک قطعات به باشد، داشته را میآنز کدام( برش

 نیا ،(الکتروفورز)  یکیالکتر دانیم کمک با. شود یم لیتبد داشت، خواهند

 به را ها آن شتر،یب و تر راحت یبررس یبرا و کنند یم جدا هم از را قطعات

 قطعات نیا یهائ( Probe)  کاونده با. ندینما یم منتقل ینازک یها ورقه یرو

 یتوال ایآ که فهمند یم آن یرو از و کنند یم دایپ را نیمع زهاندا یدارا

 شیآزما مورد شخصِ کروموزومِ دو هر ای کی یرو بر مربوطه قطعه یبازها

 . ندارد وجود ای دارد وجود
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)  است معلوم ها آن یبازها یتوال. هستند DNA از یقطعات ها کاونده

 مات با را آن ؛(سازند یم ودخ شگاهیآزما در را ها آن دانشمندان خود واقع در

 یکی با تنها دارد، که ینیمع یبازها با کاونده هر. کنند یم نشاندار ویکتآویراد

 با آن از پس و شود یم جفت نازک ورقه آن یرو بر موجود قطعات از

 جستجو ورقه یرو در را ویوآکتیراد وجود توان یم یراحت به ،یعکسبردار

 ای دیتائ شیآزما مورد فردِ کروموزومِ در یلیتکم قطعه وجود بیترت نیبد. کرد

 .شود یم رد

 وابسته گاهیجا عنوان به را DNA یرو مورف یپل یجا دانشمندان

( شکل چند) مورف یپل یجا نیا. کنند یم یتلق شده یگذار نشانه یکیژنت

 بیترت نیبد.باشد نداشته ربط ای باشد داشته ربط یکیژنت یمارئیب با است ممکن

 ای وجود توان یم ،وبیمع یژن گاهیجا کینزد در یمورف یپل یجا افتنی با

 چه گاهیجا آن میبدان ستین زملا .کرد مشخص را یماریب آن ژن فقدان

 آن باره در یچندان اطلاع حاضر حال در واقع در) دارد عهده به یفیوظا

 .است یکاف ما مقصود یبرا هست، یوبیمع ژن گاهیجا مجاور که نیهم ،(میندار

 یکیژنت ماده که هست آن احتمال هنوز( اسپرم ای تخمک) نطفه دیتول هنگام در

 برش گاهیجا لذا شود، جابجا گریکدی با کروموزوم جفت کی گاهیجا دو نیب

 چنان به یجابجائ احتمال تا باشد وبیمع ژن گاهیجا کینزد یلیخ دیبا میآنز

. باشد مناسب ،نیناقل افتنی و تولد از شیپ صیتشخ یبرا که ابدی کاهش یحد

 یم معلوم را کیژنت یناهنجار رمز م،یآنز برش گاهیجا خود موارد یبرخ در

 رینظ :دهد یم نشان DNA در را یماریب جادکنندهیا جهش واقع در ای ، کند

 نشانه یکیژنت وابسته گاهیجا یجا به موارد نیا در. یداس اختهی نیهموگلوب

 .شود یم دایپ ناهنجار ژن خود, شده یگذار
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 یماریب مورد در ،یداس اختهی یماریب بر علاوه اکنون RFLP روش

 با شود، یم افزوده ها آن تعداد بر روزبروز که ، یگرید گوناگون یها

 بروزیف ،یتالاسم رینظ یهائ یماریب رد؛یگ یم قرار استفاده مورد تیموفق

 و Duchenne نوع)  X به وابسته یعضلان یستروفید و ،یلیهموف ،یستیک

Becker.)  

PCR سرواژه  Polymerase Chain Reaction واکنش یمعن به است؛ 

 .است کرده ادیز اریبس را RFLP دهیفا که است یا تازه فن. مراز یپل رهیزنج

 عیسر یبردار نسخه یبرا است یروش PCR. دارد یگرید یکاربردها زین خود

 قطعه یبازها یالتو است لازم آن انجام یبرا. شیآزما لوله در DNA قطعات از

 به را معلوم قطعه. میبدان را نظر مورد  DNA دراز قطعه یانتها دو از یکوچک

 دو نیا سپس. سازند یم شگاهیآزما در یراحت به خودکار، " نژ نیماش " لهیوس

 همان آن در که کنند یم اضافه یشیآزما لوله به را یا رشته تک کوتاه قطعه

DNA یم فراهم یطیشرا و دارد وجود یداربر نسخه یبرا نظر مورد قطعه 

 قطعه دو نیا شود؛ متصل DNA قطعه یانتها دو به یمصنوع قطعه دو تا کنند

 آن در. ردیگ یم قرار استفاده مورد یبردار نسخه آغاز نقطه عنوان به کوتاه

 دارد، وجود DNA ساختن یبرا لازم یها میآز و هیاول مواد تمام شیازما لوله

. ابدی یم ادامه کوتاه قطعه دو آن نیب یبازها یتوال از مکرر یبردار نسخه لذا

 نوساخته رشته دو جداشدن یبرا لازم زمان حرارت، درجه توسط واکنش نیا

 از کیهر یرو بر تازه یها رشته رشد و لیتشک و گر،یکدی از DNA  یلیتکم

 مورد   DNA قطه کی توان یم روش نیا با. شود یم کنترل ، میقد یها رشته

 آغازگر یتوال رایز کرد، دایپ انسان یها ژن تمام از یمخلوط در یحت را ظرن

. چسبد یم آن به و کند یم دایپ را خود خاص یلیتکم DNA رمز تنها  کوچک
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 قطعه آخر و اول یلیتکم یمصنوع قطعه دو ناهم  ،کوچک آغازگر یالتو نیا

  ،ساعت کی عرض در توان یم PCR با. است DNA مولکول یرو بر نظر مورد

 که شود یم فراهم ماده آنقدر روش نیا با اغلب. کرد دیتول نسخه ها ونیلیم

 ویراد یجستجو یبرا وقت صرف و  ویآکت ویراد ماده از استفاده به یازین گرید

 استفاده با. کند یم تیکفا یائیمیش یها یزیآم رنگ همان و ستین تهیویآکت

 در PCR  کیتکن از استفاده. دیرس جهینت به توان یم سرعت به ،یاندک ماده از

 مذکور یخانوادگ شجره در. شود یم دهید 21شکل در یستیک بروزیف صیتشخ

 کوتاه قطعه از استفاده با سالم ژن و یستیک بروزیف ژن ریتکث در که را چه آن

 .شود یم دهید رود، یم انتظار هرکدام، خاص یا رشته تک

 
 هم PCR یها افتهی ن،یپائ در. یستیک بروزیف یماریب و ژن با خانواده کی نامه شجره – 21 شکل

 .است شده داده نشان ناقل نیجن و ناقل مار،یب سالم، فرزند. است شده میترس

 

 با PCR شیآزما جینتا ذکور،م یخانوادگ شجره نیپائ قسمت در

 و یستیک بروزیف ژن ریتکث یبرا یاختصاص یمصنوع DNA دوقطعه از استفاده
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 در شود، یم دهید 21شکل نیپائ در که طور همان. شود یم دهید سالم ژن

 وبیمع ژن تنها ماریب افرا در و سالم ژن فقط سالم درافراد ژن، دو هر نیناقل

 با رایز کرد، دایپ توان یمن را یستیک بروزیف یها ژن از یبرخ. دارد وجود

 .دارد تفاوت شده شناخته تاکنون یها جهش

 تکرار نیا تعداد. شود یم تکرار رهیزنج در بارها DNA یتوال از یبرخ

 یم در یفرد به منحصر یالگو صورت به شخص هر در که است ینحو به ها

 استفاده مورد یها کاونده و شیآزما شرو حسب بر DNA قطعات یالگو. دیآ

 را " DNA ینگار انگشت " امکان ها روش نیا. باشد دهیچیپ اریبس است ممکن

 نییتع را شیآزما مورد اختهی یکیژنت تیهو توان یم آن با که کند، یم فراهم

 نییتع رینظ ،یقانون یپزشک موضوعات در کیتکن نیا از اکنون هم. نمود

 یم استفاده تیجنا صحنه رد شده افتهی جرم مدارک و مادر، و پدر تیهو

 .کنند

 افتنی یبرا توان یم فلوئورسانس ای ویوآکتیراد یها کاونده یبرخ از

 استفاده کروسکوپیم ریز در کروموزوم یرو بر DNA یها گاهیجا محل میمستق

 .نامند یم جا در جستجو را آن کرد؛

 

 عیشا یارث یها یماریب از یبرخ

 از تر عیشا زیچ چیه است، یدرنا یماریب دچار خود که یفرد نظر در

 آن به یدگاهید چه از که آن به بسته "عیشا " نیبنابرا. ستین یماریب همان

 .دارد یمتفاوت یمعان د،یکن نگاه
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 بروزیف از عبارتند کایآمر مردم در عیشا یژن تک یارث یماریب دو

 ره توارث راه. پوستان اهیس در یداس اختهی یماریب و پوستان دیسف در یستیک

 از شتریب یلیخ مغلوب یها یماریب نیناقل یفراوان. است یاتوزوم مغلوب دو،

 دافرا هم حالت، دو هر یفراوان(. 12 شکل ،27 هصفح)  هاست آن به مبتلا افراد

 .است شده ذکر 3 جدول در مغلوب یارث یماریب چند به مبتلا افراد هم و ناقل

 مغلوب یارث یها یماریب یفراوان – 3 جدول

 تولد، هنگام در بروز زانیم یارمیب

 در کی

 نیناقل یفراوان

  در کی

 یستیک بروزیف

 یکتونور لیفن

 یداس اختهی یماریب

 ساکس یتا یماریب

2000 

15000 

400 

4500 

23 

62 

10 

34 

 

 یم مبتلاء افراد تعداد یرو از ، نبرگیوا – یهارد معادله کمک با

 مورد در. زد نیتخم را یماتوزو مغلوب یها یماریب نیناقل یفراوان توان

 مبتلا افراد یفراوان دوم شهیر برابر دو بایتقر نیناقل یفراوان نادر، یها یماریب

 دو د،نباش ناقل مبتلاء، فرد هر سالم برادران و خواهران که آن احتمال. است

 128شکل در چه آن طبق کنند، ازدواج هم با  که ناقل فرد دو. است سوم

 کی: ناقل نفر دو: سالم یکی ها آن فرزندان است، دهش ذکر 27 صفحه ،(الف)

 ناقل نفر دو ، مبتلاء ریغ فرزند سه هر از بیترت نیبد بود؛ خواهند مبتلا نفر

 با مبتلاء یفرد ازدواج حاصل سالم ظاهر به یفرزند بودن ناقل احتمال. هستند

 نبود ناقل زانیم ضربدر دوسوم از بود خواهد عبارت شاوند،یخو ریغ یفرد
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 مادر هم و پدر هم اگر ؛مبتلاء فرزند یبرا چهارم کی ضربدر همسر، تیجمع

 :از بود خواهد عبارت یستیک بروزیف مورد در احتمال نیا باشند، ناقل

150/1(=4/1 )X (25/1 )X (3/2) 

. ورق دست سه از بود خواهد دل آس کی دیکش رونیب معادل که

 که میدار اریاخت در یا ژهیو آزمون یستیک بروزیف یبرا اکنون خوشبختانه

 گمان و حدس نیا به یازین گرید و میکن دایپ را ناقل حالت میتوان یم یبراحت

 افتنی یبرا یا ژهیو آزمون که گرید یها یماریب از یاریبس مورد در. ستین ها

 مورد در. است دهیبافا ها ژن یفراوان زدن نیتخم هنوز ندارد، وجود نیناقل

 نیناقل یفراوان است، 40000 در کی از کمتر ها آن یوانفرا که یهائ یماریب

 .باشد یم نفر 100 در کی از کمتر

 یمیآنز تیفعال فقدان اثر در یارث یها یماریب نیناقل از یاریبس

 گام کی در که هستند یهائ نیپروتئ ها میآنز. ندیآ یم بوجود خاص

 یمیآنز یها نقص .کنند یم لیتبد گرید یا ماده به را یا ماده ،یائیمیوشیب

 که وبیمع ژن کی وجود. رسند یم ارث به یاتوزوم مغلوب صورت به اغلب

 باعث  معمولا کروموزوم، کی یرو بر تنها کند، یم دیتول ناتوان یمیآنز

 قدر به گرید کروموزوم یرو بر سالم ژن حضور رایز شود، ینم دیشد کمبود

 محتملا باشند، وبیمع ژن دو هر اگر کنیل. کند یم دیتول را میآنز آن یکاف

 یها یماریب را یمیآنز یها نقص نیا. بود خواهد کم یلیخ میآنز آن تیفعال

 دخالت بدن یائیمیشویب یها تیفعال در ها میآنز رایز اند، نهاده منا کیمتابول

 .دارند
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 یم بوجود علت دو به عموما یارث یها یماریب نیا از یناش مشکلات

 هب دیبا یم یعیطب حال در که یا ماده ای شود، ینم دیتول یلازم ماده ای: دیآ

 کم ،ها یماریب نوع نیا یبرا. شود یم ادیز بدن در شود، لیتبد یگرید ماده

 ردچا که یماریب یغذا از نیآلان لیفن حذف رینظ .اند افتهی یهائ درمان شیب و

 دچار که یمارانیب یغذا از نیمع یا نهیآم دیاس حذف. است یکتونور لیفن

 که یکسان در گالاکتوز حذف. هستند یخاص یا نهیآم دیاس یماریب

 در. دارند لاکتاز کمبود که یافراد یغذا از لاکتوز حذف. دارند یکتوزمگلالا

 موارد، یبرخ در. دارد یمسلم دهیفا یدرمان داماتقا نیا موارد نیا همه

 دهالمع زهلو یها میآنز رینظ: کنند یم جبران ینیجانش درمان با را ماده کمبود

 در دیروئیت هورمون و تال،ینژآدرنو سندرم در ونزیکورت ،یستیک بروزیف در

 رهیذخ محل از یاضاف مواد دنیکش رونیب امکان یگاه. یمادرزاد کواتر

 دیاس و هموکروماتوز، در آهن لسون،یو یماریب در مس رینظ دارد؛ وجود

 .نقرص در کیاور

 عوامل از یا مجموعه عامل، چند اثر در عیشا یها یماریب از یاریبس

 یها شکل رییتغ رینظ یمادرزاد یها نقص. ندیآ یم بوجود یطیمح و یارث

 یهائ نمونه ،یشکر لب ،(دایفیب نایاسپ و ،یآنانسفال)  یعصب لوله یها نقص قلب،

 ،علت هستند، ها یماریب نوع نیا دچار که یکسان تیاکثر در. هستند آن از

 نیا در. است شده مشاهده هم استثناء ندچ یول است، عامل چند دخالت

 لب نوع کی. آورد یم بوجود را یماریب آن یواحد یها ژن ،یاستثنائ موارد

 از توان یم اغلب را حالت نیا د؛یآ یم بوجود غالب ژن کی اثر در یشکر

 یعامل چند یشکر لب موارد از نیپائ لب در یستیک ای یفرورفتگ وجود یرو

 کی از یجزئ یشکر لب که دارند وجود یمتعدد یها سندروم. داد صیتشخ
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 یذهن یماندگ عقب و ،یصرع حملات ،یقند ابتید. است بزرگتر سندرم

 ژن ریتاث از یناش است ممکن ینیمع موارد در کنیل. است یعامل چند  معمولا

  کروموزوم گوناگون یها گاهیجا در احتمالا. باشد گاهیجا کی در واقع یها

 .شود یم یذهن یماندگ عقب باعث که دارد وجود یتمتفاو یها نژ انسان

 ،یعامل چند یماریب و یژن تک یماریب نیب یاصل یها تفاوت از یکی

 یعامل چند یماریب به خانواده از یگرید فرد ابتلاء خطر زانیم که است آن

 در ،یعامل چند یماریب به فرزند کی ابتلاء خطر معمولا. است کمتر یلیخ

 دچار( فرزند ای خواهر، مادر، پدر،)  کی درجه بستگان از یکی فقط که یموارد

 .است صد در 5 تا 2 حدود باشد، آن

 مغز قلب، کلسترول،

 یدیاستروئ یها هورمون اخته،ی غشاء یضرور ءاجزا از یکی کلسترول

 یم ترشح روده داخل به کبد از یصفراو یدهایاس. است یصفراو یدهایاس و

 نیهم هب شود، ینم حل آب در کلسترول. رددا دخالت غذاها هضم در و شود

 گرید طرف از است؛ اختهی غشائ دهنده لیتشک مهم یها بخش از یکی خاطر

 نیا که یموقع هم آن شود، یم مرگ عامل کلسترول بودن نامحلول نیهم

 جدار در کلسترول شدن جمع.شود یم جمع بدن یعاد ریغ یجاها در ماده

 عبور در اشکال جادیا با ،(نیشرائ تصلب)  زآترواسکالرو به معروف ها، انیشر

 مغز یها انیشر در و یکرونر عروق یماریب باعث قلب، یها انیشر در خون

 قلب، یکرونر یماریب نیهم ،یصنعت یکشورها در. شود یم یمغز سکته باعث

 نوع و یائیجغراف منطقه برحسب آن وعیش یول است؛ افراد مرگ یاصل لتع

 .کند یم فرق مردم هیتغذ
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 ساخته کبد در وهم ، شود یم بدن وارد غذاها راه از هم کلسترول

 آب در چون کلسترول. است دهیچیپ بدن در کلسترول ساز و سوخت .شود یم

 به موسوم متفاوت، نیپروتئ نیچند به دهیچسب خون در است، حلولمنا

 یاجاه به ها نیآپوپروتئ. شود یم جابجا( Apoproteins) ها نیآپوپروتئ

 دنیبچس نیا از پس. بندچس یم دارند، نام رندهیگ که اختهی غشاء از یخاص

 ،(شود یم خوانده نیپوپروتئیل که)  نیآپوپروتئ – کلسترول مجموعه که است

 رونیب از که یهائ اختهی .ابدی یم را ها اختهی درون به ورود امکان

 یاریبس در لیدل نیهم به. سازند یم را آن خود نکنند، افتیدر خودکلسترول

 .شود یم یعیرطبیغ کلسترول ساز و سوخت بدن، یجاها از

 =Familial Hypercholesterolemia) یخانوادگ یپرکلسترولمیه

FH )در آن وعیش زانیم. است غالب یارث یها یماریب نیتر عیشا از یکی 

 یها سکته درصد 5 حدود عامل. است نفر 500 هر در نفر کی جهان، سرتاسر

 یم ایدن به FHّ ژن کی با که یافراد. است سال 60 از تر ککوچ افراد در یقلب

 بزرگسال افراد خون کلسترول سطح برابر دو تا خونشان کلسترول سطح ند،یآ

 نفر کی حدود)  هستند FH ژن دو یدارا که ینادر افراد آن و رسد، یم سالم

 شیاافز یعیطب مقدار برابر 6 تا خونشان کلسترول سطح ،(نفر ونیلیم کی هر در

 35 سن از یقلب سکته بروز ،ندیآ یم ایدن به FH ژن کی با که یافراد .ابدی یم

 نیاول هستند، ژن دو یدارا که ها، گوتیهوموز ودر شود، یم شروع یسالگ

 کم ها رندهیگ تعداد  FH در .باشد یسالگ پنج در است ممکن یقلب سکته ملهح

 در کلسترول شود، یم قفومت ها اختهی درون به کلسترول ورود لذا است،

 .کند یم رسوب ها انیشر در و اندم یم یباق خون
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 یهائ میآنز بر و ها نیآپوپروتئ ساختمان بر یگرید فراوان یها ژن

 50 تا خون کلسترول میتنظ. دارند اثر کنند، یم میتنظ را خون کلسترول که

 که یطیمح عوامل توسط نآ هیبق و است کیژنت کنترل تحت ،درصد 60 یال

 عامل که یکسان آن در یحت .شود یم میتنظ است، غذا عمدتا مورد نیا در

 یبرخ و یغذائ میژر تیرعا با شود، یم خون کلسترول رفتن بالا باعث کینتژ

 200 از کمتر به را خون کلسترول سطح توان یم ،یداروهائ مصرف با موارد

 .دیرسان خون تریل یلیصدم در گرم یلیم

 

 اعضاء وندیپ

 کرید یفرد به را( دهنده) فرن کی از یعضو بتوانند که آن یبرا

 با یادیز تشابه یکیژنت نظر از دیبا فرد دو آن بزنند، وندیپ تیموفق با( رندهیگ)

 که هستند یهائ آن ها ژن نیتر مهم اعضاء، وندیپ امر در. باشند داشته هم

 ءغشا از ینیمع یها بخش. کنند یم یگذار رمز را ها اختهی غشاء ساختمان

 یپادگن تیخاص اند، دهیچسب یها نیپروتئ به که یقندهائ مخصوصا اخته،ی

 ای گانهیب را ها آن رنده،یگ فرد بدن که هستند یمواد ها پادگن. دارند

 نیا بر علاوه. سازد یم پادتن ها آن ضد بر و کند یم یتلق "یرخودیغ"

 به و وند،ش یم فعال رندهیگ فرد بدن در ینیمع یها "کُش اختهی" ها، پادتن

 پادتن دیتول دستگاه .کشند یم را آن و کنند یم حمله یوندیپ عضو ای بافت

 و ها یکتراب با درمبارزه ما بدن یحفاظت یها سمیمکان نیتر مهم از یکی

 یول است، تیلیومیپول و زازکُ برابر در مثلا ما بدن یمنیا یمبنا. هاست روسیو
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 انباریز و نامطلوب یهائ واکنش نیچن استخوان، مغز ای قلب، ه،یکل وندیپ از پس

 .است

 از یادیز تعداد و دارند اطلاع یخون یها گروه وجود از مردم اکثر

 سطح در یخون گروه به مربوط مواد. دانند یم را خود یخون گروه آنان

 کنند یم نییتع که هستند مواد نیهم و دارند قرار خون سرخ یها چهیگو

 در. یمنف ای مثبت Rh  ایآ و ،( AB ای  A ، B ، O) باشد چه هرفرد یخون گروه

 یول دارند، را تیاهم نیشتریب مواد نیا گرید فرد به فرد کی از خون انتنقال

. دارد وجود یتر دهیچیپ مواد بدن، دار هسته یها اختهی یسطح پوشش در

 کی انسان 6 کروموزوم یرو(. اند هسته اقدف خون، سرخ یها چهیگو)

  Major)  ینسج یسازگار کمپلکس که ددار وجود ژن مجموعه

Histocompatibilty Complex = MHC)  هیناح تر ساده ای HLA در. دارد نام 

 وجود احتمال یمیعظ تعداد با یا جداگانه یها ژن ه،یناح نیا گاهیجا پنج

 ژن 40 از شیب یدارا آن B گاهیجا و ژن 20یدارا لااقل آن A گاهیجا. دارد

 چون. دارد وجود یگرید فراوان یها ژن آن، DR  و ، C،  D  گاهیجا در. است

 که دیابیب شاوندیخو ریغ فرد دو که آن شانس است، ادیز اریبس یاحتمال تنوع

 چهار به کی آن بر علاوه. است مشکل اریبس باشند، یکسانی یبافت نوع یدارا

 ارث به خود نیوالد از را HLA نوع کی یخواهر و برادر که دارد احتمال

 شدهبارور تخم کی از رایز هستند، نوع کی قایدق کسانی یدوقلوها. برندب

 شاوندیخو یها دهنده که نآ احتمال که است لیدل نیهم به. ندیآ یم بوجود

 .است شتریب ند،یایب در جور هم با ءاعضا وندیپ نظر از
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 پس به مربوط مسائل از یبخش که دارد وجود یداروها خوشبختانه

 یافراد از اعضاء گرفتن که ینحو به کند، یم برطرف را یوندیپ اعضاء زدن

 .است شده زیآم تیموفق ند،یآ ینم در جور ها رندهیگ با قایدق که

 که کند یم فراهم را آن امکان HLA یها گاهیجا میعظ یکیژنت تنوع

 عوض هنگام توان یم نیهمچن. کنند معلوم ار نیوالد تیهو ادیز دقت با

 .کرد مشخص را او مادر ای پدر تیهو ،شگاهیزا در کودکان شدن

 

 ها سرطان کیژنت

 مرگ عامل عنوان به. ست کایآمر در مرگ عیشا علت نیدوم سرطان

 میدان یم که هاست مدت. ردیگ یم قرار یمغز سکته و یقلب سکته نیب مردم،

 از یبعض در ،(چشم نیرت سرطان) نوبلاستومیرت مثل ها، سرطان از یبعض

 زین "کولون یخانوادگ پوزیپول" نام به یگرید غالب ژن. ستا یارث ها خانواده

 بزرگ روده میخ خوش یها تومور باعث واقع در نیا. شود یم سرطان باعث

 بالاخره یسالگ 45 سن تا که است ادیز آنقدر تومورها نیا تعداد یول شود، یم

 .شوند یم لیتبد سرطان به و ندهد یم تیماه رییتغ ها آن از چندتا

 نیاول نوبلاستوم،یرت در. است یا مرحله چند ،معمولا سرطان شیدایپ

 از یکوچک بخش حذف موارد، یبرخ در ای) یارث ناهنجار ژن دادیرو

 است؛ لازم یگرید دادیرو سرطان، نیا شیدایپ یبرا. است( 13 کروموزوم

 .است گرید وزوممکرو یرو سالم ماندهیباق ژن در یجهش ظهور دادیرو نیا
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 یمقدار استخوان مغز یها اختهی در معمولا مزمن دیوئلیم یلوسم در

 یم جابجا گریهمد با 22 کروموزوم  و 9 کروموزوم بلند یبازو یکیژنت ماده از

 بافت تمام یها اختهی یها کروموزوم رایز است، یاکتساب یناهنجار نیا. شوند

 طانرسریسا در. اند سالم استخوان مغز ساز خون یها اختهی از ریغ گر،ید یها

 شود، یم دهید یکروموزوم راتییتغ زین گر،ید یها طانسر در و خون یها

 در. ستندین مزمن دیلوئیم یلوسم راتییتغ دقت به ها آن از کی چیه کنیل

  گرفتن قرار محل در ،کروموزوم شکستن نقطه دهش معلوم ها سرطان از یرخی

 رییتغ باعث و شوند یم دهینام (Oncogene) "ها اونکوژن" که است یهائ ژن

 .شوند یم DNA  رمز در

 باعث وانات،یح در که افتندی یهائ روسیو در بار نیاول را ها اونکوژن

 واقع، در یروسیو یها اونکوژن نیا که شد معلوم بعد یکم. شدند یم سرطان

 یراتییتغ ها، روسیو به وانیح از انتقال هنگام در که اند یعیطب یئها ژن

. اند افتهی را ها ژن نیا از یتعداد ها، کروموزوم از یادیز تعداد در. اند کرده

 انکوژنپروتو رد،یگ یم منشاء ها آن از یروسیو اونکوژن که را یعیطب ژن آن

(Protooncogene )با یهائ نیپروتئ ها، ژنوپروتواونک یبرخ .نامند یم 

 وپروت از یاریبس کار یول. سازند یم را نازهایک به معروف یمیآنز تیفعال

 است ممکن ها آن یعیطب تیفعال. است نشده ومعلوم یبخوب هنوز ها ژنوکاون

 ژن نیهم شوند، یم یراتییتغ دستخوش که یهنگام و باشد، ینیجن دوران در

 است آن از پس و دهند یم دست از اختهی رشد بر را خود کنترل یعیطب یاه

 به موسوم گرید یهائ ژن که میدان یم .شود یم فراهم تومور ظهور امکان که

 یها سمیمکان هنوز. کنند یم کمک تومور شیدایپ به "سرکوبگر یها ژن"

 کند، یم ظهور یخاص سرطان آن قیطر از که یا داهیچیپ یا مرحله دچن
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 یها سرطان در مراحل نیا که میدان یم یول. ستین شده شناخته یببخو

 .است متفاوت مختلف

 توارث یاختصاص هاق سمیمکان

DNA مانند هم یتوکندریم DNA ،یم یکیژنت یها نقص باعث هسته 

 در که هستند یکوچک اجسام ها یتوکندریم شد، گفته قبلا که طور همان. شود

 7 شکل به) کنند یم نیتام را اختهی یانرژ و دارند قرار اختهی توپلاسمیس درون

 آن از پس. رسند یم فرزند به مادر از تنها ها یتوکندریم نیا(.  شود مراجعه

 تعداد شدکه معلوم شناختند، را یتوکندریم DNA یبازها یتوال مامت که

 .است آن به مربوط انسان یها یماریب از یادیز

 اثر در ، چشم و ضلاتع یها یماریب جمله از ،یگوناگون یها یارمیب

 :ریز یها یماریب رینظ د؛یآ یم بوجود یتوکندریم  DNA   در جهش

 .شود یم قلب ینارسائ باعث بقل عضله ضعف با که یوپاتیومیکارد *

 و کلینفکلرام چون یهائ کیوتیب یآنت به تیمسموم تا تیحساس *

 .نیسیاسترپتوما

 تشنج، کاتاراکت، ،یشنوائ کاهش ،یگرنیم یسردردها شامل سندرم *

 یعضلان ضعف و ، یمغز سکته

 .شود یم یکور باعث که Leber ینائیب عصب یآتروف*
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 رفتن راه ها، اندام یشل ، یضلانع ضعف صورت به Leigh سندرم *

 و ، مغز از یهائ بخش دژنرسانس چشم، نیرت در انهدرنگ راتییتغ ک،یآتاکس

 .یذهن یماندگ عقب

 نوع از یقند ابتید با یکر آن در که ،یکر -ابتید سندروم *

 .است همراه نیانسول به وابسته

 کره یخارج تعضلا ضعف صورت به Keams - Sayre سندروم-*

 یکوتاه و ، یآتاکس ن،یرت دژنرسانس و ونیگمانتاسیپ قلب، عضله عفض چشم،

 .قد

. است یارمیب نیچند علت DNA یتکرار یها بخش تعداد شیافزا

 ,CAG رینظ باز، سه از دراز یا رهیزنج) یدینوکلئوت باز سه یها بخش تکرار

CAG , CAG,...    )یآتاکس نگتون،یهونت یماریب رینظ یهائ یماریب اساس 

 نیا در یتوال. است شکننده X سندروم و ک،یوتونیم یستروفید ، سربلار نویپاس

 نیا. کند یم رییتغ دائم یتکرار یها یتوال تعداد و است "داریناپا" ها یماریب

 و دارند، یهائ فرق مادر، از ای برسند ارث به پدر از   که آن برحسب ها یماریب

 سن و شدت نظر از مخصوصا و کنند یم جادیا یا دهیچیپ یتوارث یالگوها

 یراتییتغ ایآ که ستین معلوم هنوز. شود یم جادیا یهائ تفاوت یرمایب شروع

 .نه ای کند یم جادیا یا مشابه یها یارمیب هسته DNA در

 انسان ژنوم

 DNA ساختمان ( C, G, A, T) یدینوکلئوت یبازها کامل یتوال

 DNA ساختمان تمام. نامند یم انسان (Genome) ژنوم را ها کروموزوم
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 از یاریبس DNA یها رشته از یکوتاه یها یتوال و شناسند یم  را یتوکندریم

 نیتر کوچک که ،21 کروموزوم مورد در یحت.اند افتهی را منفرد یها ژن

 حرف ونیلیم هشت حدود شامل را، آن از یدراز نسبتا بخش هست، کروموزوم

 یتوال کل که یباز جفت اردیلیم هس یتوال به توجه با. اتد شناخته را DNA رمز

 شناخته تاکنون که یا پارچه کی قطعه نیدرازتر دهد، یم لیتشک را ها ژن

 .ستین شیب یکوچک قطعه اند،

 نیا. دارد یادیز اریبس ارزش انسان کیژنت یها رمز تمام شناخت

 یم آن کمک با دارد، ها سرطان مسئله در که یبرکاربردهائ علاوه اطلاعات

 از کرد، کشف موقع به را یارث شده شناخته یماریب هزار چهار از شیب توان

 سر در که یمشکلات از یکی. نمود درمان هارا آن و کرد، یریجلوگ ها آن بروز

 هیاول برآورد. بود آن ادیز اریبس نهیهز داشت، وجود نهیزم نیا در قیتحق راه

 ها نهیهز ، یتکنولوژ شرفتیپ با. بود دلار اردیلیم سه حدود در یزیچ آن

 .است افتهی کاهش

 از یهائ قسمت. ستندین یتیاهم با یها نژ ، DNA یبازها یتوال تمام

DNA  باشد ژن دیتول کارگاه "یها مانده پس" است ممکن و است یتکرار .

 بروزیف رینظ مهم، یها یماریب ژن دنبال به انشمنداند اکثر لیدل نیهم به

 که باز، جفت سه حذف ها، یارمیب نوع نیا در که میدان یم. اند بوده  ستسیک

 کوشش با .است جهش نیتر عیشا کند، یم نییتع را نهیآم دیاس کی تنها رمز

 پژوهشگران، مختلف یها گروه یهمکار البته. است شده بهتر جینتا ، مضاعف

 هم. است بوده ثمربخش زین  یستیک بروزیف باره در قیتحق مورد در مخصوصا

 .است شده کمتر هم باز ها نهیهز ، یتکنولوژ در شرفتیپ با اکنون
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 یادیز یانسان یروین ، DNA ناشناخته یها بخش یتوال نییتع یبرا

 .است لازم

 بوده یا هزیانگ همان خاص، یها یماریب علت کشف از یناش جانیه

 کرده تیهدا ها پژوهش نوع نیا یسو به را دانشمندان  تاکنون که است

 ژنوم یجستجو برنامه در یشگاهیآزما یکارها تشرفیپ با دیترد بدون. است

 نیهم و شد خواهند یزتریانگ جانیه یها کشف به موفق دانشمندان انسان،

 .کند یم فراهم انسان ژنوم رمز و راز تمام کشف یبرا را راه امر

 در. برد خواهد یپ خود یکیژنت رمز تمام به انسان روز کی بالاخره

 از یحت و یارث یها یماریب تمام نظر از را تهاخی نمونه کی توان یم موقع آن

 یم جادیا یزوفرنیش و سمیالکل چون  یا دهیچیپ اختلالات که یئها ژن نظر

 البته وبیمع یها ژن نافتی در ها یتوانائ نیا. ادد قرار جستجو مورد کنند،

 ئلمسا گذارد، یم ما اریاخت در ها یماریب درمان تجه در که یامکانات بر علاوه

 و پدران توسط آمده بدست اطلاعات از استفاده. کند یم ابجاد هم یرگید

 اساس بر ها، دولت یحت و ، انیکارفرما مه،یب یها شرکت گر،ید افراد مادران،

 مطرح را یمتضاد یها شهیاند لااحتما اطلاعات، ابن دارندگان متفاوت اهداف

 یداغ یها بحث ، گذشته در یابیماریب یها برنامه مورد در. کرد خواهد

 آن تا میدواریام.. میآموخت ها بحث آن از یادیز یزهایچ. بود افتهی انیجر

 و یاجتماع یها بحث شود، یم کامل انسان ژنوم نقشه بالاخره که زمان

 .شود یمنته یمعقول جینتا به خود ادامه در  است، انیجر در اکنون که یاخلاق
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 ششم فصل

 

 

 شما سوالات به پاسخ

 

 

 ماش یشخص پزشک

 به مربوط یها پرسش از یاریبس به تواند یم شما یشخص پزشک

 چند معمولا شما یشخص پزشک آن بر علاوه. بدهد جواب یارث یها یماریب

 هنگام او. دارد آنان مورد در یمتیقیذ اطلاعات و اسدشن یم را شما نسل

 موارد از یاریبس در. دارد خود ذهن در را تان یخانوادگ شجره شما، مراجعه

 یارمیب باره در ،یمعمول یها یماریب ریسا همانند تواند یم شما یشخص پزشک

 گرید طرف از. بگذارد شما اریاخت در یدرست و مناسب نظرات هم یارث یها

 باره در یا هتاز  اطلاعات به دانشمندان و نادرند، یارث یاه یماریب از یاریبس

 پزشکان از یاریبس. شود یم لازم متخصص به مراجعه لذا اند، افتهی دست ها آن

 به را یارث یرمایب به مربوط نکات درندقا و اند آموخته را کیژنت یاساس نکات

 ازین مورد که چه آن موارد غالب در نیبنابرا .بدهند حیتوض خود نیمراجع

 یمارئیب صیتشخ روش و توارث یالگو باره در است یاطلاعات است، پزشک
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 بدست مرجع یها کتاب از ای کیژنت متخصص از را آن تواند یم خاص،که

 و کیژنت متخصص به تلفن کی با تواند یم راحت یلیخ یعموم پزشک .آورد

 .کند کسب را ازین مورد اطلاعات کتاب، دو یکی به یفور ینگاه ای

 یها نهیزم ریسا در دهیچیپ مارانیب ارجاع همانند ده،یچیپ موارد در

. کند یمعرف کیژنت یپزشک متخصص به را خود ماریب تواند یم طبابت،

 اریاخت در نادر یها یماریب باره در یمنابع است ممکن یپزشک کیژنت متخصص

 ها تراتوژن و کیژنت باره در یوتریکامپ اطلاعات به بتواند ای باشد داشته

 .بکند دایپ یدسترس

 کیژنت متخصص به یمعرف

 و توارث، سمیمکان درباره که است یپزشک ، یپزشک کیژنت متخصص

 کیژنت متخصص. است دهید یتخصص آموزش یکیژنت یها یارمیب صیتشخ

 یدکترا دوره یط بر علاوه ،یپزشک یها رشته نیمتخصص ریسا همانند یپزشک

 درس یکیژنت یها یماریب به مربوط مسائل درباره هم یسال چند ،یپزشک

 مدرک یدارا واقع در ،یپزشک کیژنت  نیمتخصص از یاریبس .است خوانده

 تخصص رینظ گر،ید یتخصص یها دوره قبلا.   اند رشته نیا خصصت فوق

 یدارا که یافراد. اند کرده یط را زنان - یمامائ ای ،یداخل ،کودکان

 رشته در توانند یم هستند، علوم مناسب یها رشته یکتراد و یپزشک یدکترا

 کیژنت یمیوشیب ،ینیبال ک،یتوژنتیس ،ینیبال کیژنت رینظ ک،یژنت مختلف یها

 مورد ها رشته نیا. نندیبب آموزش ینیبال یمولکول/ یائیمیوشیب کیژنت و ،ینیبال

 مدرک امتحان، گذراندن از پس و هست کایآمر یپزشک کیژنت بورد دیتائ

 کیژنت متخصص کار. شود یم داده شدگان رفتهیپذ به رشته  همان یتخصص
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 کیتوژنتیس متخصص کار. است یکیژنت یها یماریب درمان و صیتشخ ،ینیبال

 متخصص کار. است یکروموزوم یها یناهنجار یشگاهیآزما صیتشخ ،ینیبال

 یناهنجار و یمیآنز اختلالات یشگاهیآزما صیتشخ هم  یائیمیوشیب کیژنت

 .است آن از یناش یائیمیوشیب یها

 داده کایآمر یپزشک کیژنت بورد توسط هم کیژنت مشاوره مدرک قبلا

 نیمشاور به تا است شده لیتشک کایآمر کیژنت رهمشاو بورد  رایاخ یول ،.شد یم

 .کند ارائه را لازم مدرک است، شیافزا به رو تعدادشان که کینتژ

 مراکز در کیژنت نیمشاور و یپزشک کیژنت نیمتخصص از یاریبس

 رند،یپذ یم را یارجائ مارانیب که بزرگ یها شگاهیآزما در ای یپزشک بزرگ

 .هستند کار به مشغول

 د؟یدار یانتظار چه یپزشک کیژنت نیمتخصص از

 یم ابتیط یعموم پزشکان اکثر همانند یزشکپ کیژنت نیمتخصص

 هم کنار در را اطلاعات آن سپس کنند، یم یآور گرد یاطلاعات اول. کنند

 ورهمشا اریاخت در یهائ حل راه سرانجام و رسند، یم صیتشخ به و گذارند یم

 نیتر مهم یخانوادگ شجره میرست موارد یبرخ در. دهند یم قرار شونده

 هنگام در که است خوب یلیخ نیبنابرا. است اطلاعات یآور گرد بخش

 اریاخت در خانواده افراد از یکامل اطلاعات ،یپزشک کیژنت متخصص به مراجعه

 سالخورده افراد بردن همراه موارد لبغا در راه، نیتر یعمل. دیبگذار یو

 ستیکار شد گفته قبلا که طور همان ،یخانوادگ شجره میترس. است لیفام
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 سینو شیپ همان به نگاه کی در ماهر کیژنت متخصص .دهیپرفا و آسان ساده،

 .آورد بدست یکاف اطلاعات تواند یم هم یخانوادگ شجره

 یبررس) کیتوژنتیس یبررس است ممکن ها یماریب از یبعض مورد در

 یم تیکفا خون تریل یلیم چتد معمولا کار نیا یبرا. شود لازم( ها مکروموزو

 یها اختهی مطالعه یبرا. است لازم زمان ، دهیچیپ لیتحل و هیتجز یابر. کند

 از یاریبس یبرا. است لازم وقت روز ده از شیب گر،ید یها بافت و ونیآمن

 از یبعض یابر و. کنند یم استفاده ادرار ای خون از یائیمیوشیب یها آزمون

 در. کند یم تیکفا شده، کنده یمو شهیر هزند اختهی چند همان ها شیآزما

 از یبعض. شود یبردار نهنمو پوست از یچکوک تکه است لازم هم موارد یبرخ

 چند همان یرو در یحت شود، یم انجام DNA یرو که ریاخ یها آزمون

 .است یشدن انجام د،یآ یم بدست دهان دنیکش آب از که یا اختهی

 یریگ شیپ و زودرس کشف

 ،یکتونور لیفن رینظ یهائ یماریب مورد در یابیماریب کار اکنون

 کرده شروع تولد روز همان در را دیروئیت یکار کم و ،یداس اختهی یماریب

 شروع فورا را درمان توان یم ک،یژنت یها یماریب زودتر چه ره کشف با .اند

 کار انجام. نمود یریگ شیپ یماریب به مربوط مشکلات از یبرخ از و کرد

 اند، کشف قابل اندک نهیهز با که یهائ یماریب مورد در نوزادان در  یابیماریب

 کار انجام. یمنطق است یاقدام دارد، وجود ها آن درمان یبرا یراه و

 یمتفاوت تانظر مورد نیا در است؟ صلاح ها یماریب کدام مورد در یابیماریب

 یابر ممرد توده در مغلوب یها ژن نیناقل نافتی یابر جستجو. دارد وجود

 است یامداق زین شوند، ماریب  یفررند احبص است ممکن که ینیوالد افتنی
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 ژن شودکه یم انجام یهائ تیجمع در مردم توده یغربالگر کار نیا. موثر

 انیودهی در Tay- sacks یماریب مثل. است تر عیاش آنان در نظر مورد

 و کیژنت اورهمش انجام با.  پوستان اهیس در یداس اختهی یماریب ،یاشکناز

 یهائ گروه نیچن یغربالگر در که ینیناقل به توان یم تولد از شیپ صیتسخ

 .نمود کمک شوند، یم دایپ

 درمان

 که اند عیشا چنان آن یقند ابتید رینظ ،یارث یها یماریب از یبرخ

 نیا گرید یانتها در. اند یارث ها یماریب نیا که کنند ینم فکر یحت اغلب

 ها آن یبرا یدرمان هنوز که دارد وجود یگرید یرثا یها یماریب ف،یط

 یها یماریب از یاریبس مورد در یول. داون سندروم مثل است، دهشن فراهم

 .داربم اریاخت در درمان یها راه کرد، برطرف را علت نتوان اگر یحت ،یارث

 .شود یم ذکر ها آن از یهائ نمونه. است  دیمف درمان نوع نیچند

 غداها از یبعض مصرف کردن محدود

 یکتونور لیفن در نیآلان لیفن     

 لاکتاز کمبود در لاکتوز     

 ها یدمیپیپرلیه در ها چربر     

 نیجانش هورمون ای غذا

 D نیتامیو به وابسته سمیت یراش در فسفات و D نیتامیو     

 آدرنال یمادرزاد یپرپلازیدره زونیکورت     
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 یاضاف ماده دنیکش رونیب

 یتالاسم در آهن     

 لسونیو مارریب در مس     

 نقرص در کیاور دیاس     

 مواد کمبود جبران

 جوانان یقند ابتید در نیانسول     

 یلیهموف در VIII فاکتور     

 رشد هورمون کمبود از ناشه یکوتولگ در رشد هورمون     

 یجراح

 قلب یمادرزاد نقص میترم     

 کووون یانوادگخ پوزیپول در کولون برداشت     

 یارث توزیاسفروس در طحال برداشتن     

 عضو وندیپ

 زوزومیل رهیذخ یماریب در استخوان مغز     

 یستیک چند هیکل یببمار در کلبه     

 یستیک فبروز در هیر     

 یجا به ای کنند یم میترم را ناهنجار ژن آن انیجر در که یدرمان ژن

 در. است شیآزما مرحله در هنوز انسان مورد در گذارند، یم یسالم ژن آن،

 اتیتجرب. کنند منتقل را رشد هورمون ژن رینظ ،یهائ ژن اند توانسته واناتیح
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 رسد یم نظر به و ،.است انجام دست در انسان در ژن انتقال مورد در یمقدمات

 رینظ یموانع هنوز گرچه. شوند یم کار نیا به موفق کینزد یا ندهیآ در که

 ژن آن کردن فعال و کروموزوم از  خاص یا نقطه در ژن ذاشتنگ در یناتوان

 .دارد وجود است، ازین مورد آن کار که یبافت در
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 هفتم فصل

 

 

 

 شما یها میتصم با برخورد

 

 

 افتاد؟ اتفاق نیا چرا:عتیطب

 اتفاق دائم کنند، یم لیتبد دیجد ژن به را یعیطب ژن که ها جهش

 هر دمور در خوشبختانه. دهد یرو جهش است ممکن یکس ره در.افتند یم

 همان. است(  100000) هزار صد در کی حدود و ، اندک احتمال نیا ژن

 بروز یبرا رایز دارند، یآن ریتاث ، بلغا یها ژن شد، داده شرح قبلا که طور

 یها ژن دمور در .است یکاف ژن کی وجود تنها ها، آن به مربوط یناهنجار

 یفرد که شود یم ظاهر یهنگام آن اثرات شود؛ ینم ظاهر رافو اثر ، مغلوب

 به خود والد دو هر از را یچنان آن افتهی جهش ژن دو هر ،یبعد یها نسل ار

 در ای فرد ره در ، ژن دهنده رییتغ عوامل با ای  اشعه با استم گرچه. ببرد ارث
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 انزیم دمور در که یاعداد کنیل کند، یم ادیز را جهش بروز خطر ها، تیجمع

 قانون طبق نیبنابرا. است ایند ممرد ههم به مربوط شد، ذکر یکل جهش

 قطرات دانه ختنیر هیشب. است یاتفاق یدادیرو تازه، یها جهش احتمالات،

 یزندگ به دیام جداول بهمحاس امر نیا از خوب یمثال. هاست خانه بام بر باران

 کرد نییتع توان یم قیدق یلیخ تجربه، اساس بر بزرگ یها تیجمع در. است

 نییتع توان ینم یول رند؛یم یم هرسال در نفر چند ن،یمع یسن گروه هر در که

 یم دیجد افتهی جهش ژن صاحب که یآدم .مرد خواهد شخص کدام کرد

 از یآگاه با. است آورده یشانس بد ،یکیژنت یآزمائ بخت در واقع در شود،

 یماریب بروز از که میا هآورد بدست را فرصت نیا اکنون توارث، سمیمکان

 .میکن یریجلوگ خود فرزندان در کیژنت

 

 آمد؟ من سر بلا نیا چرا: خطر

. اند یاتقاق ،یکیژنت یدادهایرو که میدان یم احتمالات، قانون طبق

 اریبس است ممکن دارند، یخاص یها نهیزم که افراد یبعض در بروز خطر یول

 یکوتولگ غالب ژن تازه جهش بروز زانیم مردم، توده در. اشدی متفاوت

 نیا دچار خود که یانسان در  یول است، هزار صد در کی ،یستروفیکندرود

 بحث مورد قبلا اصول نیا .است دو به کی فرزندش ابتلاء خطر است، یماریب

 یم مردم از یاریبس حال نیا با .است کدر قابل یراحت به و گرفت قرار

 چرا که است آن مقصودشان بلکه. تسین یعلم یچرا چرا نیا ."چرا؟ "پرسند

 آن باعث که اند کرده یکار کنند یم فکر که ،گرفتار یها نانسا اغلبِ من؟

 یم هیتنب دیبا چرا" :کنند یم گناه احساس ،است شده یندیناخوشا حادثه
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 یم شیپ اروهاد مصرف اثر در مثال، عنوان به که، را یمورد چند اگر "شدم؟

 اند نکرده یکار مادر و پدر یموارد نیچن همه در ابیتقر م،یبگذار کنار د،یآ

 یا حادثه نیچن که است یبدشانس یرو از تنها. باشد شده  مشکل آن باعث که

 .است داده رخ

 در ها انسان. است یکاف مردم از یاریبس یبرا حاتیتوض نیهم

 خشم، بعد انکار، تداءیا. دهند یم استاندارد یپاسخ ،یفقدان هر به برخورد

 را، مراحل نیا ما. مناسب پاسخ و رشیپذ خرهبالا و ،یسوگوار و کدر سپس

 .میکن یم یط چرا و چون یب ، ساده یدادهایرو مورد در مخصوصا

 آن از پس. است آن( انکار) نکردن باور بد، یخبر به ما واکنش نیاول

 باره در دنیشیاند با. میشو یم نیخشمگ دارد، تیواقع بد خبر آن میدیفهم که

 یم درک ار حادثه آن است، داده یرو چرا و تاس وستهیپ وقوع به که آنچه

 زمان گذشت با و میوش یم سوک دچار که است درک نیا از پس. میکن

 روال بقط خود یزندگ به بالاخره. میریپذ یم هستند، که طور همان را زهایچ

 اتاثر بر م،یکن فراموش را حادثه آن خود که آن یب و م،یده یم ادامه یعاد

 .میآئ یم ئقاف ، میا گذاشته سر پشت که یا تجربه

 یم یط کامل طور به و عیسر انیجر نیا ، یجزئ حوادث مورد در

 یجا و است، تر یطولان یسوکوار انیجر ،یجد یدادهایرو مورد در.  شود

 ریمس نیا از یجائ در  مردم از یبرخ. ماند یم یخال همچنان رفته، ازدست

. کنند یم دایپ اجیاحت یروانشناس متخصص کمک به و شوند یم متوقف تطابق،

 افراد از هم و  کننده، تیحما یها گروه از  هم  توان، یم موارد نیا در

 .گرفت کمک دهید آموزش
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 بکنم؟ دیبا کار چه:  تحمل

 .است فرد به منحصر ،یدادیرو هر به نسبت یانسان هر احساس عمق

 کی به قایدق کنند، یم برخورد کسانی ظاهر به دادیرو کی با که یانسان دو چیه

 نقص نوع کی با یفرزند تنشدا داد،یرو نیا اگر یحت. دهند ینم پاسخ نحو

 بد انسان کی یبرا که یدادیرو. است متفاوت شهیهم اتیجزئ باز باشد، یکیژنت

 دهید یهائ وجز. ستین بد اندازه همان به ، گرید یانسان یبرا چوقتیه است،

 گرفته یمتفاوت اریبس یها میتصم خطر، و تحمل از یبیکتر یمبنا بر که ام

 .بودند

 چون بود، شده فوت ناش یستیک بروزیف به مبتلا کودک که زوج کی

 با است ممکن شان یبعد فررند گفتم آنان به که آن با نداشتند، یا زنده فرزند

 بصاح گرفتند میتصم باز باشد، مبتلا مرگبار یماریب نیا به چهار به کی نسبت

 اوند سندروم به مبتلا یکودک یاراد که گرید یزوج. ندشو رگید یفرزند

 نیا به  گرید یمبتلا کودک داشتن صد به کی خطر نبودند لیما بودند،

 یها نقص اثر در شان نیجن دو که گرید یزوج در باز. رندیبپذ را سندروم

 بروزیف خطر نیب) ادیز خطر نبودند حاضر بود، شده سقط یکزمر یعصب دستگاه

 آن مهم نکته. کنند قبول را یگرید فرزند داشتن( داون سندروم خطر و یستیک

 یاحتمال ای یواقع تیعموق که دبفهمن توانند یم ریگ در افراد  تنها که است

 حالا. است داده یرو گذشته در ها مثال نیا همه. دارد یمفهوم چه آنان یبرا

 دارد، وجود مذکور نمونه سه هر یبرا ولدت از شیپ صیتشخ امکانات که

 گرفتند میصمت گذشته در که جوان یها زوج از یاریبس. کند یم فرق داستان

 .دارند هم یگرید انتخاب راه اکتون نشوند، یفرزند صاحب گرید
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 یبارور انتخاب یها راه

 یکیژنت یماریب با یفرزند داشتن یاضاف خطر معرض در که یهائ زوج

 دار بچه چوقتیه که است آن راه کی..رنددا رو شیپ در راه چند هستند،

 .ستین یاجتماع یبیع فرزند، نداشتن گرید امروز درنم جامعه، در.نشوند

 را خود وقت خانواده، لیتشک یجا به که دهند یم حیترج ممرد از یاریبس

 بدون یها زوج که داده نشان یعلم مطالعات. دبکنن گرید یکارها وقف

 از یبرخ یبرا البته یول. اند ودهنب فرزند یدارا یها زوج از ناخشنودتر فرزند،

 .است فرزند داشتن ، یزندگ یها هدف نیرگتربز از یکی ها زوج

 فرزند به گرانید فرزند انتخاب آسان، یها راه از یکی گذشته در

 یول است، انتخاب یها راه از یکی امر، نیا هم هنوز .است بوده یخواندگ

 آن بر علاوه .ندارد وجود یکاف کودک کار نیا یابر گذشته، اندازه به اکنون

 در است ممکن شوند، یم واگذار یخواندگ فرزند یابر که یکودکان آن خود

 هک یهائ بنگاه از یاریبس. باشند کننده معلول حالات به ابتلاء ادیز خطر معرض

 یم ازآنان گذارند، یم ها زوج اریاخت در یخواندگ فرزند یبرا را کودکان

 بوده، صرع دچار مادرشان که رندیبپذ را یفرزند حاضرند ایآ که پرسند

 که یفهرست طبق)  یگرید نامطلوب طیشرا ای است، دهرک یم مصرف یداروهائ

 .است داشته( دارند اریاخت در

 با یآبستن دجایا) یمصنوع حیتلق از ،طیشرا از یبعض در کایآمر در

 است دیمف یمواقع در کار نیا. کنند یم استفاده( گرید یمرد اسپرم از استفاده

 مغلوب یها یماریب مورد در یول باشد، غالب یارث یماریب دچار شوهر که
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  باشد یمغلوب ژن ناقل است ممکن هم اسپرم دهنده رایز ندارد، یادیز دهیفا

 .ندارد وجود آن کشف امکان که

 میتصم است ممکن هستند، ادیز خطر ضرمع در که یهائ زوج

 فرزند صاحب خود، کار عواقب به توجه بدون و رندیپذب را خطر آنرندیبگ

 مورد یماریب تولد از شیپ صیتشخ یبرا یامکان اگر لندیما گرید یبرخ. شوند

 .ببرند بهره آن از دارد، وجود نظر

 ای کیوتیآمن عیما از یا نمونه برداشتن با شد گفته قبلا که طور ناهم

 یائیمیوشیب ای یکروموزوم یها یبررس انجام و ونیکور لوسیو از یا نمونه

 یخاص یماریب دچار نیجن ایآ که کرد نییتع توان یم ها آن یرو خاص

 یم تولد از شیپ یها شیآزما با موارد تی اکثر در خوشبختانه. ستین ای هست

 نیجن که شود معلوم اگر. است یناهنجار فاقد نیجن که شد مطمئن توان

 به دشوار میتصم. ادد خاتمه یستنآب به توان یم وقت آن است، یماریب دچار

 دیاب ، نیجن تیوضع باره در موجود اطلاعات ارائه از پس ، یآبستن ختم ای مهادا

 در. است آنان خانواده و نیوالد نفع به کیامدک که باشد آن به منوط

 آن از ریغ د،یبده تذکر را سقط مناسب زمان  دیبا تنها طبابت، کار محدوده

 یاریبس .کند دخالت یریگ میتصم نیا در ینحو چیه هب دینبا یگرید چکسیه

 شکل مغزش یعال مراکز که را، آنانسفال نیجن شوند یم حاضر نیوالد از

 سقط  شود، یم فوت تولد از پس یاندک د،یایب ایدن به زنده هم اگر و نگرفته

 تمام به دیبا است، کمتر شانیها یآزردگ شدت که یهائ نیجن مورد در. کنند

 .داشت توجه گذارد، یم اثر یریگ میتصم بر که یجوانب
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 خانواده لیتشک هب میتصم. هاست یریگ میتصم از سرشار یزندگ

 مورد یآبستن ختم که یهنگام مخصوصا ، یگاه. باشد دشوار اریبس است ممکن

 که است آن مسئله موارد گونه نیا در. است بد ها انتخاب تمام است، نظر

 .شود انتخاب ،است ندیناخوشا کمتر که یراه

 صیتشخ نکنند، سقط را وبیمع نیجندرنیگ یم میتصم که یهائ زوج

 بهتر خود مشکل با تا کذارد یم ارشانیاخت در یمتیقیذ اطلاعات تولد از شیپ

 دتول از شیپ درمان مثانه، انسدا رینظ حالات، از یبعض مورد در. کنند برخورد

 .است ریپذ امکان
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 هشتم فصل

 

 نیبلور یگو

 

 کیژنت یمهندس

 یها بخش بر یآگاه تنها ای انسان، کیژنت یرمزها تمام از یآگاه با

 نیا یبعض یبرا. است شده فراهم انسان ساختمان رییتغ امکان آن، مناسب

 نیا گر،ید یکسان نظر در. یکیژنت یاه نقص میترم یبرا است یمژده امکان

 .شود یم یمنته انسان سرنوشت کنترل به که است یشوم دوران عهیطل مکانا

 در ژن انتقال که است آن اند، نکرده درک را آن افراد از اریبس که یا نکته

 است، بوده مضر انتقال نیا گاه است، انجام دست در عتیطب در تمد تمام

 باعث که است یاونکوژن همان که ها، روسیو به واناتیح از ژن انتقال مثل

 اختهی درون به یا اختهی تک یودموج ورود گرید طرف از. شود یم سرطان

 را ها اختهی درون یها یتوکندریم تکامل، دوران در تر یآل موجودات یها

 .است انسان یها اختهی روگاهین یتوکندریم نیهم آورد؛ بوجود

 یعلم یابزارها از یکی ژن انتقال ک،یژنت علم و یشناس کروبیم در

 هم ها انسان در گرید وقت چند. شود یم انجام واناتیح در اکنون هم و است

 کمبود اثر در که د،یشد مرکب یمنیا کمبود اصلاح یبرا. شد خواهد یعمل

 شک بدون. اند کرده استفاده ژن انتقال از د،یآ یم بوجود نازیدآم نیآدنوز
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 خواهد گرفته بکار دیشد یکیژنت یها نقص اصلاح یبرا بار نیاول ژن انتقال

 شیپ مجادله و بحث و نظر اختلاف "صنق"فیتعر مورد در یترد بدون. شد

 ده،یچیپ مسائل با برخورد در احساسات و عقل آزاد، جامعه کی در. آمد خواهد

 .دیایب رونیب سربلند و روزیپ دیبا

 یساز همانند

 در مهم یکارها از زدن قلمه و ساقه خواباندن با اهانیگ ریتکث

 از کامل اهیگ کی توان یم هم موجود اناهیگ اختهی کی با. است یکشاورز

. ندیگو یم (  (Cloning یساز همانند را کار نیا آورد؛ بوجود را نوع همان

 با را قورباغه تخم هسته. است شده انجام تیموفق با هقورباغ در یهمانندساز

 امد دیتول ، ها دام در انیرو انتقال. کردند عوض بالغ  قورباغه کی اختهی هسته

 و شیآزما لوله در تخمک کردن بارور. تاس داده شیافزا را پرگوشت یها

 ندهیآ در. است بوده موثر نابارور یها زوج درمان در ان،یرو انتقال

 ریپذ امکان شد، انجام ورباغهق در که یزیچ همان مشابه انسان، در یهمانندساز

 سوال نیهم شود؟ انجام دیبا است، انجام قابل که چه آن ایآ یول. شد اهد وخ

 دکر مطرح را ها سوال نیا دیبا. دیپرس توان یم هم گرید ماتاقدا مورد در را

 عیسر یها شرفتیپ ادد اجازه دینبا. داد پاسخ ها آن به منطق و عقل با البته و

 از و رد،یبگ یشیپ ها آن یمنطق کاربرد در ما یها یتوانائ از یتکنولوژ در

 رود، یم شیپ به یتر آهسته یها گام با که ،یاجتماع تکامل دینبا گرید طرف

 .شود ها پژوهش در شرفتیپ مانع
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