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 واحد 2 :  تعداد واحد ژنتیک پزشکی :  نام درس

 ساعت 43  مدت زمان ارائه درس : کارشناسی علوم آزمایشگاهی   مقطع :

 شناسی سلولی مولکولیزیست:   نياز پيش 

 معاون آموزشی علوم پایهمسئول برنامه : 

 

 

 

 : مقدمه

 : استعناوين کلی اين درس شامل موارد زير 

  ه سلول ه سلول اهمیت ژنتیک پزشکی، تقسیم سلول و چرخاهمیت ژنتیک پزشکی، تقسیم سلول و چرخ  ((11

  های ژنی های ژنی ساختمان ژن و خانوادهساختمان ژن و خانواده  ((22

  ابزارهای ژنتیک مولکولی انسانی و مهندسی ژنتیک در پزشکیابزارهای ژنتیک مولکولی انسانی و مهندسی ژنتیک در پزشکی  ((44

  جهش و ترمیم جهش جهش و ترمیم جهش   ((33

  اهمیت و کاربردها اهمیت و کاربردها   رفیسم ژنتیکیرفیسم ژنتیکیووممپلیپلی    ((55

  قوانین مندل و کاربرد آمار و احتمالات و الگوی وراثت تک ژنی قوانین مندل و کاربرد آمار و احتمالات و الگوی وراثت تک ژنی   ((66

  های مهم های مهم ها و بیماریها و بیماریالگوی توارث اتوزومال، ویژگیالگوی توارث اتوزومال، ویژگی    ((77

  های مهم های مهم ها و بیماریها و بیماریویژگیویژگی    XXالگوی توارث اتوزومال وابسته به الگوی توارث اتوزومال وابسته به   ((88

  های بروز فنوتیپ، وراثت میتوکندریایی و موزائیسم های بروز فنوتیپ، وراثت میتوکندریایی و موزائیسم جنبهجنبه    ((99

های نواربندی کروموزوم، تهیه کاریوتایپ و های نواربندی کروموزوم، تهیه کاریوتایپ و ها، روشها، روشهای مطالعه کروموزومهای مطالعه کروموزومسیتوژنتیک، ناهنجاری کروموزومی، روشسیتوژنتیک، ناهنجاری کروموزومی، روش    ((1111

  های مهمهای مهماختلالات کروموزومی و بیماریاختلالات کروموزومی و بیماری

  های مهم های مهم های جنسی و بیماریهای جنسی و بیماریهای کروموزومهای کروموزومناهنجاریناهنجاری  های اتوزومهای اتوزومختلالات کروموزومختلالات کروموزوماا    ((1111

پزشکی دانشکده  
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  های ژنتیکی چند عاملی های ژنتیکی چند عاملی بیماریبیماری    ((1212

  ژنتیک سرطانژنتیک سرطان  ((1414

  های مهم های مهم های تشخیص پیش و پس از تولد همراه با مثالهای تشخیص پیش و پس از تولد همراه با مثالروشروش  ((1313

  های مهم های مهم درمانی در انسان همراه با مثالدرمانی در انسان همراه با مثالهای مهم ژنهای مهم ژنروشروش      ((1515

  

  

 هدف کلی 

 نتیک پزشکی و سیکل سلولی و تقسیم میوزآشنایی با اهمیت ژ

  اهداف اختصاصی 

 دانشجو باید بتواند:

 .اهمیت کاربرد بالینی ژنتیک پزشکی را توضیح دهد 

  .مراحل سیکل سلولی را نام ببرد 

  .تغییرات هر مرحله از سیکل سلولی را شرح دهد 

  .نحوه کنترل سیکل سلولی را توضیح دهد 

 برد. ها را نام بانواع کروموزوم 

 های یوکاریوتی را شرح دهد. ساختار کروموزوم 

  .مراحل تقسیم میوز را شرح دهد 

 .اسپرماتوژنز را با اووژنز مقایسه کند 

 

 هدف کلی 

 آشنایی با ساختمان ژن 

  اهداف اختصاصی 

 دانشجو باید بتواند:
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 های مختلف انواع ردهDNA  .را نام ببرد 

  مشخصاتDNA ها را در ژنوم شرح دهد. نقش آن های اقماری را نام برده و 

 های انواع خانوادهDNA  .تکرار شونده را نام ببرد 

 های مشخصات خانوادهDNA  تکرار شوندهALU  وLi  .را نام ببرد 

 های یوکاریوتی را شرح دهد. ساختمان ژن 

 های نقش پروموتور و تشدید کننده(Enhancer)  .را توضیح دهد 

  نحوه پردازشhnRNA یل به و تبدmRNA  .را شرح دهد 

 ها در رابطه با زمان و محل را شرح دهد. مکانیزم کنترل بیان ژن 

  با ذکر مثالGene Family  .را شرح دهد 

 ها را شرح دهد. خانواده ژنی گلوبین را شرح دهد و چگونگی بیان این ژن 

 ها را شرح دهد. خانواده ژنی سوپر فامیلی ایمونوگلوبولین 

 ژنتیکی را شرح دهد.  ساختار کدهای 

 ها را شرح دهد. ها و یوکاریوتهای ژنتیکی پروکاریوتتشابهات و تفاوت 

 

 هدف کلی 

 آشنایی با ابزارهای ژنتیک مولکولی انسانی و مهندسی ژنتیک در پزشکی 

  اهداف اختصاصی 

 دانشجو باید بتواند:

 را شرح دهد. سازی مولکولی کلون 

 ها در مهندسی ژنتیک را شرح دهد. و کاربرد آنهای محدود کننده آنزیم خواص 

  ناقلینDNA  .را در مهندسی ژنتیک شرح دهد و انواع آن را نام ببرد 

 های نحوه تهیه کتابخانه ژنومی و کتابخانهDNA  .مکمل را شرح دهد 

 های آنالیز اسیدهای نوکلئیک را توضیح دهد. روش 

 PCR   .و کاربرد بالینی آن را شرح دهد 
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 یداسیون هیبرIn Situ ها را توضیح دهد. کروموزوم 

 های آنالیز پروتئین را شرح دهد. روش 

 

 هدف کلی 

 آشنایی با جهش و ترمیم جهش 

  اهداف اختصاصی 

 دانشجو باید بتواند:

  .جهش را تعریف کند و انواع جهش را نام ببرید 

 ها را نام ببرد. منشاء ایجاد جهش 

  نحوه ترمیم جهش و سیستم ترمیمDNA  .را شرح دهد 

 های ناشی از نقص در سیستم ترمیم بیماریDNA  .را نام ببرد 

 Missense Mutation , Silent Mutation   وNonsense Mutation  .را شرح دهد 

 Transiton  وTransversion  .را تعریف کند 

  .انواع جهش حذف و اضافه را شرح دهد 

 

 هدف کلی 

 اهمیت و کاربردها مورفیسم ژنتیک، آشنایی با پلی

  اهداف اختصاصی 

 دانشجو باید بتواند:

 مورفیسم را تعریف کند. پلی 

  در سیستم گروه خونیABO  ها را توضیح دهد. ژنها و تشکیل انواع آنتیها و نحوه عملکرد اللانواع الل 

 مورفیسم الل پلیRh  .و اهمیت بالینی این سیستم خونی را شرح دهد 

 مورفیسم پلیRFLP  .و نحوه بررسی آن را شرح دهد 
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 مورفیسم پلیVNTR  .و نحوه بررسی آن را شرح دهد 

 

 هدف کلی 

 آشنایی با قوانین مندل ، شجره نامه ، کاربرد آمار و احتمالات و الگوی وراثت تک ژنی

  اهداف اختصاصی 

 دانشجو باید بتواند:

  .قوانین اول و دوم مندل را توضیح دهد 

 را توضیح دهد.  رابطه غالب و مغلوبی 

 نامه را بیان کند. علائم مورد استفاده در رسم شجره 

 نامه را توضیح دهد. نحوه تهیه شجره 

 نامه را توضیح دهد. گذار بر الگوی شجرهعوامل تاثیر 

 

 هدف کلی 

 های مهم ها و بیماریآشنایی با توارث اتوزومی غالب و مغلوب ، ویژگی

  اهداف اختصاصی 

 واند:دانشجو باید بت

 نامه توضیح دهد. الگوی وراثت اتوزومال غالب را از روی شجره 

 های وراثت اتوزومال غالب را نام ببرد. ویژگی 

 نوروفیبروماتوز و آکندروپلازی را توضیح دهد.  های هانتینگتون،نحوه توارث بیاری 

 نامه شرح دهد. الگوی وراثت اتوزومال مغلوب را از روی شجره 

 ت اتوزومال مغلوب را نام ببرد. های وراثویژگی 

  .فراوانی ژن مغلوب را در جمعیت و به کمک تعادل هاردی و اینبرگ محاسبه کند 

  .نحوه توارث سیستیک فیبروز را توضیح دهد 
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 های اتوزوم مغلوب را شرح دهد. خونی در ایجاد بیمارینقش هم 

 

 هدف کلی 

 ها و بیماریهای مهم گیغالب و مغلوب، ویژ  Xآشنایی با توارث وابسته به 

  اهداف اختصاصی 

 دانشجو باید بتواند:

  .وراثت وابسته به جنس را تعریف کند 

  فرضیه لیون در مورد غیر فعال شدن کروموزومX  .را توضیح دهد 

  نتایج حاصل از غیر فعال شدن کروموزومX  .را توضیح دهد 

 نامه الگوی وراثت وابسته به از روی شجرهX خیص دهد. مغلوب را تش 

 نامه الگوی وراثت وابسته به از روی شجرهX  .غالب را تشخیص دهد 

  نحوه توارث سندرومX    .شکننده را توضیح دهد 

 

 هدف کلی 

 غالب و مغلوب و جنبه های بروز فنوتیپ  Xآشنایی با توارث وابسته به 

  اهداف اختصاصی 

 دانشجو باید بتواند:

  منظور از نفوذ(Penetrance) ی و تجل(Expressivity)   .را توضیح دهد 

  .پلیوتروپی را با ذکر مثال توضیح دهد 

  .صفات محدود به جنس و تحت نفوذ جنس را با ذکر مثال توضیح دهد 

 های غیر کلاسیک موثر بر اختلالات تک ژنی را نام ببرد. مکانیزم 

  .نحوه توارث میتوکندریایی را با ذکر مثال توضیح دهد 

 ریف و نحوه اثر آن بر الگوی توارث صفات را شرح دهد. موزانیسم را تع 

  با ذکر مثالGenomic Imprinting  .را شرح دهد 
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 با ذکر مثالUniparental Diosomy   .را شرح دهد 

 

 هدف کلی 

 کروموزومی ها و بررسی اختلالات ها، نواربندی کروموزومهای مطالعه کروموزومآشنایی با سیتوژنتیک، نحوه تهیه کاریوتیپ، روش

  اهداف اختصاصی 

 دانشجو باید بتواند:

 را شرح دهد.  نحوه تهیه کاریوتیپ 

 ها را شرح دهد. گذاری کروموزومهای مختلف نوارروش 

 های کروموزومی را نام ببرد. انواع ناهنجاری 

 ها را شرح دهد. های تعداد کروموزوم را نام ببرد و علل ایجاد آنانواع ناهنجاری 

 های ساختاری کروموزوم را نام ببرد. نجاریانواع ناه 

 Isochromosome  .را با رسم شکل نشان دهد 

  .واژگونی را تعریف و انواع آن را نام ببرد 

 ها را شرح دهد. های غیر طبیعی در واژگونینحوه تولید گامت 

 ابجایی را تعریف کند. ج 

 های غیر طبیعی در جابجایی را شرح دهد. نحوه تولید گامت 

 

 هدف کلی 

 های جنسیهای اتوزوم و نحوه تعیین جنسیت و اختلالات کروموزومآشنایی با اختلالات کروموزوم

 

  اهداف اختصاصی 

 دانشجو باید بتواند:

 داون را نام ببرد.  علائم سندروم 
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 گردد را شرح دهد. انواع اختلالات کروموزومی که منجر به سندروم داون می 

 وم داون را شرح دهد. عوامل موثر بر ریسک سندر 

  را شرح دهد.  14و تریزومی  18تریزومی 

  .علت ایجاد سندروم فریاد گربه را شرح دهد 

  .نحوه تعیین جنسیت در انسان را شرح دهد 

  ساختمان کروموزومY   .را شرح دهد 

  ساختمان کروموزومX  .راشرح دهد 

  در مورد سندروم کلاین فلتر، سندرومXYY 37  تریزومی ،– X الات زیر پاسخ دهد: ؤسندروم ترنر به س 

  علت سیتوژنتیک بیماری  –فنوتیپ هر بیماری  –کاریوتیپ و جنسیت هر بیماری 

 ها را شرح دهد.  هر مافرودیسم کاذب و واقعی و علل پیدایش آن 

 

 هدف کلی 

 های ژنتیکی چند عاملیآشنایی با بیماری

  اهداف اختصاصی 

 دانشجو باید بتواند:

 فات چند عاملی را نام ببرد و مشخصات هر یک را شرح دهد. انواع ص 

 های چند عاملی را شرح دهد. اصول ژنتیکی بیماری 

  .اهمیت ژنتیکی مطالعه دوقلوهای مشابه در تعیین نقش متقابل محیط و وراثت را شرح دهد 

 پذیری یک صفت را شرح دهد. نحوه تعیین میزان توارث 

 ها به صورت صفات چند عاملی است را شرح دهد. آن برخی از صفات که نحوه توارث 

 زایمر و دیابت شیرین را شرح دهد.ین کرونر، آلهای مادرزادی، شراهای بدشکلینقش توارث در بیماری 

 

 هدف کلی 

 آشنایی با ژنتیک سرطان 
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  اهداف اختصاصی 

 دانشجو باید بتواند:

 هایی که در سرطان نقش دارند را نام ببرد. ژن 

 ها را نام ببرد. ها را تعریف و انواع آنانکوژن 

  .نحوه تبدیل پروتوانکوژن را شرح دهد 

 شده را شرح دهد. های فعالخاطر انکوژنههای ارثی بسندرم 

 های مهار کننده تومور را تعریف کند. ژن 

  نقش ژنP53  .را شرح دهد 

 ح دهد. ها را شرکننده تومور و نحوه عملکرد آنهای مهارهایی از ژنمثال 

  پولیپوز فامیلی کولون و نوروفیبروماتوز را شرح دهد.  -تومور ویلمز  -نحوه توارث رتینوبلاستوم 

 

 هدف کلی 

 های تشخیص پیش از زایمان و پس از تولد آشنایی با مشاوره ژنتیکی و روش

  اهداف اختصاصی 

 دانشجو باید بتواند:

 .کاربردهای تشخیص قبل از زایمان را شرح دهد 

 وره ژنتیکی برای تشخیص قبل از زایمان را شرح دهد.مشا 

 گیری از ویلی کوریونیک ، متدهای تشخیص قبل از زایمان )آزمایشهای تهاجمی شامل : آمینوسنتز، نمونه

گانه( و سه گریسرم مادری برای سنجش آلفا فیتوپروتئین و غربال گریغیر تهاجمی غربالهای کوردوسنتز ، آزمایش

 فی را بداند. الکتروسونوگرا

 را بداند. ل ظهور برای تشخیص قبل از زایمانهای در حاتکنولوژی 

  سیتوژنتیک، سنجش بیوشیمیایی، آنالیز( مطالعات آزمایشگاهیDNA  .را شرح دهد ) 

 .اثر تشخیص قبل از زایمان بر روی جلوگیری و اداره بیماری ژنتیک را توضیح دهد 

 نتیکی را شرح دهد.های ژجمعیت بر روی بیماری گریغربال 
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 نوزادان را شرح دهد. گریغربال 

 بالغین را شرح دهد. گریغربال 

 ها را شرح دهد.هتروزیگوت گریغربال 

 پیش از زایمان را شرح دهد. گریغربال 

 

 هدف کلی 

 های مهم درمانی در انسان همراه با مثالهای مهم ژنآشنایی با روش

  اهداف اختصاصی 

 دانشجو باید بتواند:

 ت فعلی درمان بیماری ژنتیک را شرح دهد. وضعی 

 های ژنتیکی را توصیح دهد. ملاحضات ویژه درمان بیماری 

 های درمانی را شرح دهد. استراتژی 

 های متابولیسمی را شرح دهد. درمان ناهنجاری 

  .درمان در سطح پروتئین را شرح دهد 

  .اصلاح ژنوم سوماتیک با پیوند را شرح دهد 

 رح دهد. درمانی را شژن 

 های انتقال ژن را بیان نماید. استراتژی 

 درمانی را شرح دهد. خطرات ژن 

 درمانی نقص ایمنی مرکب شدید، هموفیلینحوه ژنDآمیناز را ی عضلانی دوشن، کمبود آدنوزین د، دیستروف

 شرح دهد. 
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 روش آموزش

هر جلسه،  انیدر پا یریگجهیو نت یبندجمع برد، خلاصه و تیوا ،یآموزش یهالمیف د،یبا استفاده از اسلا یسخنران

 .دیهر جلسه به آن پاسخ بگو نیبتواند در ح دی، که دانشجو باپرسش

 

 شرایط اجراء

  امکانات آموزشی بخش 

 و کامپیوتر ویدوئو پروژکتور ،اسلاید پروژکتور 

 

   آموزش دهنده 

 دکتر یاسر منصوری 

 

  درسی اصلی منابع

 های درسدر کلاساد تمطالب تدریس شده توسط اس 

  ژنتیک در پزشکی تامپسونآخرین ویرایش کتاب 

 آخرین ویرایش کتاب مبانی ژنتیک پزشکی ایمری 

 

  ارزشیابی

 نحوه ارزشيابی 

  حضور فعال در کلاسارزشیابی دانشجو با 

 پرسش و پاسخ کلاسی شرکت در  

 گویی صحیح و کامل به سوالات مطرح شده مربوط به هر جلسه کلاس پاسخ 

 طرح گیردصورت می ای انجام خواهد شدهای کوتاه تشریحی و چهارگزینهالؤبا طرح سکه ترم پایان ترم ون میانآزمو .

 .ارزشیابی شود نه فقط محفوظات وی ای خواهد بود که قدرت تجزیه و تحلیل دانشجوال به گونهؤس
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 کل نحوه محاسبه نمره  

 ترمترم و پایانر طول ترم و آزمون میانهای تشریحی دهای کلاسی و آزمونبرآیند فعالیت

 مقررات 

                                          حداقل نمره قبولی 

  دفعات مجاز غیبت در کلاس تعداد                      
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 ژنتيک پزشکی درس زمانبندي جدول

 سرفصل مطالب
ساعت 

 ارائه
 امکانات مورد نياز منابع درسی نحوه ارائه

روش 

 زشيابیار
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