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 واحد 2 :  تعداد واحد ژنتیک پزشکی :  نام درس

 ساعت 43  مدت زمان ارائه درس : علوم پايه   مقطع :

 شناسیبيوشيمی و بافت:   نیاز پیش 

 معاون آموزشی علوم پايهمسئول برنامه : 

 

 

 

 : مقدمه

 : استعناوين کلی اين درس شامل موارد زير 

  و چرخه سلول و چرخه سلول اهميت ژنتيک پزشکی، تقسيم سلول اهميت ژنتيک پزشکی، تقسيم سلول   ((11

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

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

  جهش و ترميم جهش جهش و ترميم جهش   ((33

  اهميت و کاربردها اهميت و کاربردها   رفيسم ژنتيکیرفيسم ژنتيکیووممپلی پلی     ((55

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

  مهم مهم های های ها و بيماریها و بيماریالگوی توارث اتوزومال، ويژگیالگوی توارث اتوزومال، ويژگی    ((77

  های مهم های مهم ها و بيماریها و بيماریويژگیويژگی  XX  الگوی توارث اتوزومال وابسته به الگوی توارث اتوزومال وابسته به   ((88

  های بروز فنوتيپ، وراثت ميتوکندريايی و موزائيسم های بروز فنوتيپ، وراثت ميتوکندريايی و موزائيسم جنبهجنبه    ((99

، تهيه کاريوتايپ و ، تهيه کاريوتايپ و های نواربندی کروموزومهای نواربندی کروموزوم، روش، روشهاهاهای مطالعه کروموزومهای مطالعه کروموزومسيتوژنتيک، ناهنجاری کروموزومی، روشسيتوژنتيک، ناهنجاری کروموزومی، روش    ((1111

  مهممهم  هایهایاختلالات کروموزومی و بيماریاختلالات کروموزومی و بيماری

  های مهم های مهم های جنسی و بيماریهای جنسی و بيماریهای کروموزومهای کروموزومناهنجاریناهنجاری  های اتوزومهای اتوزوماختلالات کروموزوماختلالات کروموزوم    ((1111

پزشکی دانشکده  
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  های ژنتيکی چند عاملی های ژنتيکی چند عاملی بيماریبيماری      ((1212

  ژنتيک سرطانژنتيک سرطان  ((1414

  های مهم های مهم های تشخيص پيش و پس از تولد همراه با مثالهای تشخيص پيش و پس از تولد همراه با مثالروشروش  ((1313

  های مهم های مهم های مهم ژن درمانی در انسان همراه با مثالهای مهم ژن درمانی در انسان همراه با مثالروشروش      ((1515

 

 هدف کلی 

 ا اهميت ژنتيک پزشکی و سيکل سلولی و تقسيم ميوزآشنايی ب

  اهداف اختصاصی 

 دانشجو بايد بتواند:

 .اهميت کاربرد بالينی ژنتيک پزشکی را توضيح دهد 

  .مراحل سيکل سلولی را نام ببرد 

  .تغييرات هر مرحله از سيکل سلولی را شرح دهد 

  .نحوه کنترل سيکل سلولی را توضيح دهد 

 را نام ببرد.  هاانواع کروموزوم 

 های يوکاريوتی را شرح دهد. ساختار کروموزوم 

  .مراحل تقسيم ميوز را شرح دهد 

 .اسپرماتوژنز را با اووژنز مقايسه کند 

 

 هدف کلی 

 آشنايی با ساختمان ژن 

  اهداف اختصاصی 

 دانشجو بايد بتواند:

 های مختلف انواع ردهDNA  .را نام ببرد 

  مشخصاتDNA ها را در ژنوم شرح دهد. م برده و نقش آنهای اقماری را نا 
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 های انواع خانوادهDNA  .تکرار شونده را نام ببرد 

 های مشخصات خانوادهDNA  تکرار شوندهALU  وLi  .را نام ببرد 

 های يوکاريوتی را شرح دهد. ساختمان ژن 

 های نقش پروموتور و تشديد کننده(Enhancer)  .را توضيح دهد 

  نحوه پردازشhnRNA  و تبديل بهmRNA  .را شرح دهد 

 ها در رابطه با زمان و محل را شرح دهد. مکانيزم کنترل بيان ژن 

  با ذکر مثالGene Family  .را شرح دهد 

 ها را شرح دهد. خانواده ژنی گلوبين را شرح دهد و چگونگی بيان اين ژن 

 ها را شرح دهد. خانواده ژنی سوپر فاميلی ايمونوگلوبولين 

 ار کدهای ژنتيکی را شرح دهد. ساخت 

 ها را شرح دهد. ها و يوکاريوتهای ژنتيکی پروکاريوتتشابهات و تفاوت 

 

 هدف کلی 

 آشنايی با ابزارهای ژنتيک مولکولی انسانی و مهندسی ژنتيک در پزشکی 

  اهداف اختصاصی 

 دانشجو بايد بتواند:

 را شرح دهد. سازی مولکولی نوکل 

 ها در مهندسی ژنتيک را شرح دهد. کننده و کاربرد آن های محدودآنزيم خواص 

  ناقلينDNA  .را در مهندسی ژنتيک شرح دهد و انواع آن را نام ببرد 

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

 های آناليز اسيدهای نوکلئيک را توضيح دهد. روش 

 PCR  و کاربرد بالينی آن را شرح دهد . 

  هيبريداسيونIn Situ ها را توضيح دهد. کروموزوم 

 های آناليز پروتئين را شرح دهد. روش 
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 هدف کلی 

 آشنايی با جهش و ترميم جهش 

  اهداف اختصاصی 

 دانشجو بايد بتواند:

  .جهش را تعريف کند و انواع جهش را نام ببريد 

 ها را نام ببرد. منشاء ايجاد جهش 

 ترميم  نحوه ترميم جهش و سيستمDNA  .را شرح دهد 

 های ناشی از نقص در سيستم ترميم بيماریDNA  .را نام ببرد 

 Missense Mutation , Silent Mutation   وNonsense Mutation  .را شرح دهد 

 Transiton  وTransversion  .را تعريف کند 

  .انواع جهش حذف و اضافه را شرح دهد 

 

 هدف کلی 

 ژنتيک، اهميت و کاربردها مورفيسم آشنايی با پلی

  اهداف اختصاصی 

 دانشجو بايد بتواند:

 مورفيسم را تعريف کند. پلی 

  در سيستم گروه خونیABO  ها را توضيح دهد. ژنها و تشکيل انواع آنتیها و نحوه عملکرد اللانواع الل 

 مورفيسم الل پلیRh  .و اهميت بالينی اين سيستم خونی را شرح دهد 

 سم مورفيپلیRFLP  .و نحوه بررسی آن را شرح دهد 

 مورفيسم پلیVNTR  .و نحوه بررسی آن را شرح دهد 
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 هدف کلی 

 آشنايی با قوانين مندل، شجره نامه، کاربرد آمار و احتمالات و الگوی وراثت تک ژنی

  اهداف اختصاصی 

 دانشجو بايد بتواند:

  .قوانين اول و دوم مندل را توضيح دهد 

 غلوبی را توضيح دهد. رابطه غالب و م 

 نامه را بيان کند. علائم مورد استفاده در رسم شجره 

 نامه را توضيح دهد. نحوه تهيه شجره 

 نامه را توضيح دهد. گذار بر الگوی شجرهعوامل تاثير 

 

 هدف کلی 

 های مهم ها و بيماریآشنايی با توارث اتوزومی غالب و مغلوب ، ويژگی

  اهداف اختصاصی 

 يد بتواند:دانشجو با

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

 های وراثت اتوزومال غالب را نام ببرد. ويژگی 

 نوروفيبروماتوز و آکندروپلازی را توضيح دهد.  های هانتينگتون،نحوه توارث بياری 

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

 وراثت اتوزومال مغلوب را نام ببرد.  هایويژگی 

  اينبرگ محاسبه کند. در جمعيت و به کمک تعادل هاردی وفراوانی ژن مغلوب را 

  .نحوه توارث سيستيک فيبروز را توضيح دهد 

 های اتوزوم مغلوب را شرح دهد. خونی در ايجاد بيمارینقش هم 
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 دف کلیه 

 ، ويژگيها و بيماريهای مهم  غالب و مغلوب  Xآشنايی با توارث وابسته به 

  اهداف اختصاصی 

 دانشجو بايد بتواند:

  .وراثت وابسته به جنس را تعريف کند 

  فرضيه ليون در مورد غير فعال شدن کروموزومX  .را توضيح دهد 

  نتايج حاصل از غير فعال شدن کروموزومX  .را توضيح دهد 

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

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

  نحوه توارث سندرومX    .شکننده را توضيح دهد 

 

 هدف کلی 

 غالب و مغلوب و جنبه های بروز فنوتيپ  Xآشنايی با توارث وابسته به 

  اهداف اختصاصی 

 دانشجو بايد بتواند:

  منظور از نفوذ(Penetrance)  و تجلی(Expressivity)   .را توضيح دهد 

  .پليوتروپی را با ذکر مثال توضيح دهد 

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

  .مکانيزم های غير کلاسيک موثر بر اختلالات تک ژنی را نام ببرد 

  .نحوه توارث ميتوکندريايی را با ذکر مثال توضيح دهد 

  را تعريف و نحوه اثر آن بر الگوی توارث صفات را شرح دهد. موزانيسم 

  با ذکر مثالGenomic imprinting  .را شرح دهد 

 با ذکر مثالUniparental Diosomy   .را شرح دهد 
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 هدف کلی 

 لات کروموزومی ها و بررسی اختلاها، نواربندی کروموزومهای مطالعه کروموزومآشنايی با سيتوژنتيک، نحوه تهيه کاريوتيپ، روش

  اهداف اختصاصی 

 دانشجو بايد بتواند:

 را شرح دهد.  نحوه تهيه کاريوتيپ 

 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 ايجاد آنانواع ناهنجاری 

 های ساختاری کروموزوم را نام ببرد. ع ناهنجاریانوا 

 Isochromosome  .را با رسم شکل نشان دهد 

  .واژگونی را تعريف و انواع آن را نام ببرد 

 ها را شرح دهد. های غير طبيعی در واژگونینحوه توليد گامت 

 ابجايی را تعريف کند. ج 

 هد. های غير طبيعی در جابجايی را شرح دنحوه توليد گامت 

 

 هدف کلی 

 های جنسیهای اتوزوم و نحوه تعيين جنسيت و اختلالات کروموزومآشنايی با اختلالات کروموزوم

  اهداف اختصاصی 

 دانشجو بايد بتواند:

 داون را نام ببرد.  علائم سندروم 

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

 سندروم داون را شرح دهد.  عوامل موثر بر ريسک 

  را شرح دهد.  14و تريزومی  18تريزومی 

  .علت ايجاد سندروم فرياد گربه را شرح دهد 
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  .نحوه تعيين جنسيت در انسان را شرح دهد 

  ساختمان کروموزومY   .را شرح دهد 

  ساختمان کروموزومX  .راشرح دهد 

  در مورد سندروم کلاين فلتر، سندرومXYY 37  تريزومی ،– X الات زير پاسخ دهد: ؤسندروم ترنر به س 

  علت سيتوژنتيک بيماری  –فنوتيپ هر بيماری  –کاريوتيپ و جنسيت هر بيماری 

 ها را شرح دهد.  هر مافروديسم کاذب و واقعی و علل پيدايش آن 

 

 هدف کلی 

 های ژنتيکی چند عاملیآشنايی با بيماری

  اهداف اختصاصی 

 د بتواند:دانشجو باي

  .انواع صفات چند عاملی را نام ببرد و مشخصات هر يک را شرح دهد 

 های چند عاملی را شرح دهد. اصول ژنتيکی بيماری 

  .اهميت ژنتيکی مطالعه دوقلوهای مشابه در تعيين نقش متقابل محيط و وراثت را شرح دهد 

 پذيری يک صفت را شرح دهد. نحوه تعيين ميزان توارث 

 ها به صورت صفات چند عاملی است را شرح دهد. فات که نحوه توارث آنبرخی از ص 

 ين کرونر، آلزايمر و ديابت شيرين را شرح دهد. های مادرزادی، شراهای بدشکلینقش توارث در بيماری 

 

 هدف کلی 

 آشنايی با ژنتيک سرطان 

  اهداف اختصاصی 

 دانشجو بايد بتواند:

 نام ببرد.  هايی که در سرطان نقش دارند راژن 

 ها را نام ببرد. ها را تعريف و انواع آنانکوژن 
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  .نحوه تبديل پروتوانکوژن را شرح دهد 

 شده را شرح دهد. های فعالخاطر انکوژنههای ارثی بسندرم 

 های مهار کننده تومور را تعريف کند. ژن 

  نقش ژنP53  .را شرح دهد 

 ها را شرح دهد. عملکرد آن کننده تومور و نحوههای مهارهايی از ژنمثال 

  پوليپوز فاميلی کولون و نوروفيبروماتوز را شرح دهد.  -تومور ويلمز  -نحوه توارث رتينوبلاستوم 

 

 هدف کلی 

 های تشخيص پيش از زايمان و پس از تولد آشنايی با مشاوره ژنتيکی و روش

  اهداف اختصاصی 

 دانشجو بايد بتواند:

 مان را شرح دهد.کاربردهای تشخيص قبل از زاي 

 .مشاوره ژنتيکی برای تشخيص قبل از زايمان را شرح دهد 

 گيری از ويلی کوريونيک، متدهای تشخيص قبل از زايمان )آزمايشهای تهاجمی شامل : آمينوسنتز، نمونه

( و گانهسه گریسرم مادری برای سنجش آلفا فيتوپروتئين و غربال گریغير تهاجمی غربالهای کوردوسنتز، آزمايش

 الکتروسونوگرافی را بداند. 

 را بداند. ل ظهور برای تشخيص قبل از زايمانهای در حاتکنولوژی 

  سيتوژنتيک، سنجش بيوشيميايی، آناليز( مطالعات آزمايشگاهیDNA.را شرح دهد ) 

 .اثر تشخيص قبل از زايمان بر روی جلوگيری و اداره بيماری ژنتيک را توضيح دهد 

 های ژنتيکی را شرح دهد.وی بيماریجمعيت بر ر گریغربال 

 نوزادان را شرح دهد. گریغربال 

 بالغين را شرح دهد. گریغربال 

 ها را شرح دهد.هتروزيگوت گریغربال 

 پيش از زايمان را شرح دهد. گریغربال 
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 دف کلیه 

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

  اهداف اختصاصی 

 يد بتواند:دانشجو با

  .وضعيت فعلی درمان بيماری ژنتيک را شرح دهد 

 های ژنتيکی را توصيح دهد. ملاحضات ويژه درمان بيماری 

 های درمانی را شرح دهد. استراتژی 

 های متابوليسمی را شرح دهد. درمان ناهنجاری 

  .درمان در سطح پروتئين را شرح دهد 

  .اصلاح ژنوم سوماتيک با پيوند را شرح دهد 

 درمانی را شرح دهد. ژن 

 های انتقال ژن را بيان نمايد. استراتژی 

 درمانی را شرح دهد. خطرات ژن 

 درمانی نقص ايمنی مرکب شديد، هموفيلینحوه ژنDآميناز را ی عضلانی دوشن، کمبود آدنوزين د، ديستروف

 شرح دهد. 

 

 :روش آموزش

هر جلسه،  انيدر پا یريگجهيو نت یبندجمع برد، خلاصه و تيوا ،یآموزش یهالميف د،يبا استفاده از اسلا یخنرانس

 .ديهر جلسه به آن پاسخ بگو نيبتواند در ح دي، که دانشجو باپرسش

 

 شرايط اجراء

 

  امکانات آموزشی بخش 

  و کامپيوتر ويدوئو پروژکتور ،اسلايد پروژکتور 
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   آموزش دهنده 

  منصوریياسر دکتر 

 

  درسی اصلی منابع

 های درساد در کلاستريس شده توسط اسمطالب تد 

  ژنتيک در پزشکی تامپسونآخرين ويرايش کتاب 

 آخرين ويرايش کتاب مبانی ژنتيک پزشکی ايمری 

 

  ارزشيابی

 نحوه ارزشیابی 

  حضور فعال در کلاسارزشيابی دانشجو با 

 پرسش و پاسخ کلاسی شرکت در  

 هر جلسه کلاس  گويی صحيح و کامل به سوالات مطرح شده مربوط بهپاسخ 

 طرح گيردصورت می ای انجام خواهد شدهای کوتاه تشريحی و چهارگزينهالؤبا طرح سکه ترم پايان ترم وآزمون ميان .

 ارزشيابی شود نه فقط محفوظات وی ای خواهد بود که قدرت تجزيه و تحليل دانشجوال به گونهؤس

 

 کل نحوه محاسبه نمره  

 ترمترم و پايانآزمون ميانهای تشريحی در طول ترم، زمونهای کلاسی و آبرآيند فعاليت

 مقررات 

                                          حداقل نمره قبولی 

  دفعات مجاز غيبت در کلاس تعداد                      
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 ژنتیک پزشکی درس زمانبندي جدول

 سرفصل مطالب
ساعت 

 ارائه
 مورد نیاز امکانات منابع درسی نحوه ارائه

روش 

 ارزشیابی

Background and 

History of Genetics 
2 

Lecture with ptt 

slide 

Medical Genetic 

Jorde 

Computer- video 

projector 

Quize- 

midtem and 

final exam 

Mutation and genetic 

variation 
2 

Lecture with ptt 

slide 

Medical Genetic 

Jorde 

Computer- video 

projector 

Quize- 

midtem and 

final exam 

Inheritance pattern I 

(principle) 
2 

Lecture with ptt 

slide 

Medical Genetic 

Jorde 

Computer- video 

projector 

Quize- 

midtem and 

final exam 

Inheritance pattern II 

(Autosomal Dominant 

and Recessive) 

2 
Lecture with ptt 

slide 

Emery's Element 

Of Medical 

Genetics 

Computer- video 

projector 

Quize- 

midtem and 

final exam 

Inheritance pattern 

III (Sex-Linked and 

Mitochondrial 

Inheritance 

2 
Lecture with ptt 

slide 

Emery's Element 

Of Medical 

Genetics 

Computer- video 

projector 

Quize- 

midtem and 

final exam 

Biochemical Genetics 2 
Lecture with ptt 

slide 

Emery's Element 

Of Medical 

Genetics 

Computer- video 

projector 

Quize- 

midtem and 

final exam 

pharmacogenetics 2 
Lecture with ptt 

slide 

Emery's Element 

Of Medical 

Genetics 

Computer- video 

projector 

Quize- 

midtem and 

final exam 

Principle of 

Cytogenetics 
2 

Lecture with ptt 

slide 

Genetic in Medicine 

Thompson & 

Thompson 

Computer- video 

projector 

Quize- 

midtem and 

final exam 

Chromosomal 

abnormality 
4 

Lecture with ptt 

slide 

Genetic in Medicine 

Thompson & 

Thompson 

Computer- video 

projector 

Quize- 

midtem and 

final exam 

Genetic Screening & 

PND 
2 

Lecture with ptt 

slide 

Element  Emery's

Of Medical 

Genetics 

Computer- video 

projector 

Quize- 

midtem and 

final exam 
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Cancer Genetics 2 
Lecture with ptt 

slide 

Element  Emery's

Of Medical 

Genetics 

Computer- video 

projector 

Quize- 

midtem and 

final exam 

Inheritance pattern IV 

(complex inheritance) 
2 

Lecture with ptt 

slide 

Genetic in Medicine 

Thompson & 

Thompson 

Computer- video 

projector 

Quize- 

midtem and 

final exam 

Multifactorial and 

polygenic inheritance 
2 

Lecture with ptt 

slide 

Emery's Element 

Of Medical 

Genetics 

Computer- video 

projector 

Quize- 

midtem and 

final exam 

Gene Therapy 2 
Lecture with ptt 

slide 

Emery's Element 

Of Medical 

Genetics 

Computer- video 

projector 

Quize- 

midtem and 

final exam 

Recombinant DNA 

technology 
2 

Lecture with ptt 

slide 

Emery's Element 

Of Medical 

Genetics 

Computer- video 

projector 

Quize- 

midtem and 

final exam 

Genetic Counseling 2 
Lecture with ptt 

slide 

Genetic in Medicine 

Thompson & 

hompsonT 

Computer- video 

projector 

Quize- 

midtem and 

final exam 

 


