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 باشد؟ يك بيماري ژنتيكي صحيح مي (Incidence)و بروز  (Prevalence)كدام گزينه در مورد شيوع  .1
  )86سال  پزشكي ) ژنتيكPh.Dدكتري تخصصي ((  

 تر از ميزان بروز آن در هنگام تولد خواهد بود. ) شيوع معمولاً كم1
  بود. تر از ميزان آن در هنگام تولد خواهد ) شيوع معمولاً بيش2
  باشند. ) شيوع و بروز معمولاً با هم برابر مي3
  ) شيوع با بروز رابطه معكوس دارد.4

و  مرتب در حال اصلاح طور بهي ژنتيك تك ژني تهيه كرده است كه ها بيمارياز دانشمندان زير فهرستي براي  يك كدام .2
 )87 سالانساني   (ژنتيك   تكميل است؟

1 (Maclyn Mc Carty    2 (Victor Mc Kusick  
3 (William Bateson    4 (Rosalind Franklin  

  )87سال انساني   (ژنتيك  كند؟ ي ژنتيكي صدق ميها بيماريهاي زير در مورد  از گزينه يك كدام .3
  است. تر كمآن در هنگام تولد  (Incidence)معمول از ميزان بروز  طور بهيك بيماري ژنتيكي  (Prevalence) ) شيوع1
 ي مادرزادي هستند.ها ناهنجاريارثي، در واقع همان  يها ناهنجاري) 2
 ي تشخيص داده شده در سه ماه نخست بارداري، يك ناهنجاري كروموزومي وجود دارد. ها سقطدرصد تمام  5تا  4) در 3
  كنند. ي ميدهند، از الگوي غالب اتوزومي پيرو سالگي به بعد فنوتيپ خود را نشان نمي 30ي ژنتيكي كه از سن ها ناهنجاري) 4

  )91 سال (كارشناسي ارشد ژنتيك انساني  هاي مادرزادي صحيح است؟ كدام عبارت در مورد ناهنجاري .4
  شود. هاي ژنتيكي از نظر خاستگاهي مادرزادي محسوب مي ) همه ناهنجاري1
  ) مادرزادي به اين مفهوم است كه يك وضعيت يا بيماري به هنگام تولد موجود باشد.2
  شوند. هاي ژنتيكي در ارتباط با سن اغاز، مادرزادي محسوب مي ) همه ناهنجاري3
  باشند. هاي مادرزادي غيرارثي بوده و مربوط به عوامل دوران بارداري مي ) اكثر ناهنجاري4

ــدام .5 ــين نتيجــه  ك ــر اول ــين زي ــك از محقق ــن  ي ــه اي ــت شــده را در زمين ــري ثاب ــه  گي ــال صــفات  DNAك ــل انتق   عام
(Transforming Material) دكتري تخصصي (  باشد را ارائه داد؟ مي)Ph.D( 92-93 سال ژنتيك پزشكي(  

1 (Avery, Mac Leod, Mac Carty  2 (Watson and Crick  
3 (Griffith    4 (Hershey and Chase  

 يآن بر پزشك ريو تأث كيژنت خچهيتار
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 »1«گزينه  .1
ا شـيوع       هـاي جديـد رخ مـي     هـا يـا وضـعيت     بر نـرخ يـا ميزانـي كـه بيمـاري      (incidence)بروز  دهنـد، دلالـت دارد امـ

(prevalence)   گـردد. شـيوع يـك      نسبتي از جمعيت خاص است كه در هر زمان مشخص به بيماري خاصي مبـتلا مـي
  تر است.   تولد كم بيماري ژنتيكي معمولاً از بروز آن در زمان

 »2«گزينه  .2
يعنـي   (Victor Mckusick)يوسـيك   ويكتور مـك اند، در مرجع كلاسيك   هاي تك ژني كه تاكنون شناخته شده  فنوتيپ

) كه چندين دهه براي متخصصان ژنتيك پزشكي بسيار بـا ارزش بـوده   1998توارث مندلي در انسان (ويراست دوازدهم، 
 اند.  است، فهرست شده

 »1« گزينه .3
  .نماييدمراجعه  1به پاسخ سوال 

  »2« گزينه .4
كـه در   ند و يا اينشتوانند مادرزادي با هاي ژنتيك مي مادرزادي يعني مشاهده يك صفت يا بيماري در موقع تولد. بيماري

  دهند.   هاي بالاتر خود را نشان سن
  »1«گزينه  .5

Averyكردنـد،   وك كـار مـي  ، مكلين مك كارتي وكولين مك لود هنگامي كه بر روي پنموكDNA  ي  عنـوان مـاده   را بـه
  ژنتيكي تعيين نمودند.

  »2«گزينه  .6
Avery  كردنـد،   ، مكلين مك كارتي و كولين مك لود هنگامي كه بر روي پنوموكوك كـار مـيDNA  مـاده   عنـوان  بـه را

  ژنتيكي، تعيين كردند.
  »1«گزينه  .7

  كرده است. دگي ميسال قبل در اروپا زن 300000تا  30000انسان نئاندرتال، بين 
بودند كه در حدود يك ميليون سال قبل از آفريقـا مهـاجرت كـرده و بـر طبـق       H.erectusاي از  ها گونه تكامل يافته آن

  به اروپا منقرض شدند. (Homosapiens)سال قبل با وارد شدن انسان مدرن  50000تئوري خروج از آفريقا، در حدود 

 يآن بر پزشك ريو تأث كيژنت خچهيتار
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1. RNAاي يا  هاي كوچك هستهSnRNAs  قـرار دارنـد و    ...............وجود دارند و در تركيب نهـايي بـه نـام     ...............در
 )85 سال شهريور -(پزشكي و دندانپزشكي  كنند. را حذف مي ...............

  ها ها، اسپلايسزم، اگزون يوكاريوت )1
  ها شده، اينتروني ويرايش RNAها،  پروكاريوت )2
  ها ها، اسپلايسزم، اينترون ) يوكاريوت3
  ها ها، اگزون ها، اينترون ) پروكاريوت4

2. Slipped Mispairing 85 سال انساني و ويروس  (ژنتيك  شود؟ موجب كدام يك ازموارد زير مي(  
  X) غيرفعال شدن كروموزوم 2  هاي تكراري سه تايي ) توسعه توالي1
  ) تسريع همانندسازي4    ) وارونگي كروموزومي3

  )85سال  انساني  (ژنتيك  گردد؟ هاي زير در اثر افزايش غيرطبيعي تكرار سه نوكلئوتيدي ويژه ايجاد مي كدام يك از بيماري .3
 ) سندرم لش نيهان2    ) ديستروفي ميوتونيك1
  D) راشيتيسم مقاوم به ويتامين 4    ) سندرم هورلر3

 )85 سال انساني و ويروس  (ژنتيك  م مغايرت دارد؟كدام مورد زير با فرضيه يك ژن يك آنزي .4

1 (Pleiotropy  2( Epistasy   
3(Alternative Splicing    4 (Lyonisation  

  غيربالغ دخالت دارد؟ RNAطور مشخص در برش  و به RNAهاي زير در مسير پردازش  كدام يك از عامل .5
 )85سال  انساني  (ژنتيك  

1 (RNA Pol  2 (Ribozyme 
3 (Terminal transferase   4(Cyrase   

 )85سال  انساني  (ژنتيك   هاي يوكاريوتيك صحيح است؟ از ژنUTR 3هاي زير در مورد  كدام يك از گزينه .6

  كند. ) در رونويسي شركت نمي1
 كند. ) در همانندسازي شركت نمي2
  گيرد. ه قرار ميمورد استفاد mRNAبه انتهاي  Cap) براي اضافه شدن 3
  گيرد. مورد استفاده قرار مي mRNAبه انتهاي  Poly Aبراي اضافه شدن دنباله  )4

 )جهش(وراثت  يو مولكول ياساس سلول

  فصل

2  

  سوالات



  

  
  
  
  
  
  

 »3«گزينه  .1
snRNAها و عمل  هاي يوكاريوتي با تشكيل اسپلايسوزم سبب حذف اينترون ها در سلولSplicing شوند. مي  

  »1«گزينه  .2
slipped mispairing گردد. تواند موجب توسعه تكرارهاي سه تايي در ژنوم  مي  

 »1«گزينه  .3
3ناحيه  در CTGديستروفي ميوتوني ناشي از توسعه تكرار سه تايي  UTRباشد. ژن مربوطه مي  

  »3«گزينه  .4
جا كه پيـرايش متنـاوب    كند. اما از آن  مطابق فرضيه يك ژن ـ يك آنزيم، هر ژن تنها يك محصول پلي پپتيدي توليد مي 

(Alternative splicing) تئينـي از يـك ژن   هاي يوكاريوتي منجر به ايجاد بـيش از يـك محصـول پرو    در بسياري از ژن
 گردد با فرضيه اخير مغاير است.  مي

 »2«گزينه  .5
، RNAهاي  تواند فعاليت كاتاليتيك داشته باشد، به چنين مولكول  هم مي RNAنشان داده شد كه  1980در اواسط دهه 

  توانند به انجام رسانند:  گويند كه سه نوع واكنش بيوشيميايي را مي )Ribozyme( ريبوزيم
  ها   و در ژنوم برخي ويروس III , II , Iهاي گروه   اينترون )Self splicing(خودي  بهپيرايش خود

 ها Pre - rRNAدر پردازش  RNasePها براي مثال دخالت   RNA) برش ساير 1
 شود. زيرواحد بزرگ ريبوزوم پروكاريوتي انجام مي 23rRNAي   وسيله  ) سنتز پيوندهاي پپتيدي كه به2

 »4«گزينه  .6
پليمراز مستقل از الگو به  RNAها توسط Aباشند. اين   آدنوزين مي 250داراي  3َهاي يوكاريوتي در انتهايmRNAاكثر 

3اي در ناحيـه   پليمراز نقطه A نام پلي UTR    شـوند. در ايـن ناحيـه     اضـافه مـي   3َو بـه انتهـايmRNA  ،پسـتانداران  
5ن يعنـي توالي سـيگنال هـدايت پلـي آدنيلاسـيو     AUAAA3     نوكلئوتيـد در بالادسـت   30تـا   10وجـود دارد كـه  

  آدنيلاسيون قرار دارد. جايگاه پلي
 »2 و 1«هاي   گزينه .7

  يوكاريوتي فاقد فسفات آزاد است.  'mRNA 5، انتهاي 5َدليل تشكيل كلاهك  هب

 )شجه(وراثت  يو مولكول ياساس سلول

  فصل

2  

  پاسخنامه تشريحي



  

  
  
  
  
  
  

 هاي زير با دقت بالايي قابل انجام است؟ يك از بررسي باشد، كدام پسري واجد كروموزوم فيلادلفيا از نوع موزائيسم مي .1
  )83ژنتيك پزشكي سال  )Ph.D(دكتري تخصصي (  

1 (RT- PCR    2 (Interphase FISH    
3 (Immunohistochemistry    4 (Flow cytometry   

  )85 انساني سال  ژنتيك(    عبارتست از: (Pseudo autosomal regions)مناطق اتوزومي كاذب  .2
  هاي جنسي ) منطقه هتروكروماتيني كروموزوم1
   X) منطقه فعال كروموزوم 2
  X) منطقه غيرفعال كروموزوم 3
  هاي جنسي ) مناطق جفت شونده واقع در انتهاي ديستال كروموزوم4

  )85 انساني سال  ژنتيك(  ه ترتيب نمايانگر چه چيز هستند؟ب i , t, aceدر سيتوژنتيك هر يك از علايم  .3
1 (Inversion, Telomere, Acentric fragment    
2 (Isochromosome, Translocation, Acentric fragment  
3 (Isochromosome, Translocation, Additional centromere  
4 (Inversion, Telomere, Additional centromere  

 )85 انساني سال  ژنتيك( يك از موارد زير نقش دارد؟ در كدام endomitosisرخداد  .4

  ) پروفاز غيرطبيعي2    ) تمايز سلولي1
  ها ) نصف شدن شمارشي كروموزوم4    ) عدم جدائي كروماتيدها3

  )85 انساني سال  ژنتيك(  باشد. ها در ............... از تقسيم سلولي مي دليل پيدايش سندروم ............... جدا نشدن كروموزوم .5
1 (xyy 2  در اسپرماتوژنز پدر 2، تقسيم ميوز (xyy در اووژنز مادر 2، تقسيم ميوز  
3 (xxy 4  در اسپرماتوژنز پدر 2، تقسيم ميوز (xتقسيم ميوز در اووژنز مادر ،  

  از:به آنافاز نتيجه حاصله عبارت است  Sدر صورت رخداد اختلال در سانترومر در خلال مراحل از  .6
  )85 انساني سال  ژنتيك(  

  ) دو ايزوكروموزوم2    ) دو كروموزوم حلقوي1
  (deletion)) حذف بخشي از كروموزوم 4    ) شكستگي در كروماتيد3

 سلول ميها و تقس كروموزوم

  فصل

3  

  سوالات



  

  
  
  
  
  
  

 »2«گزينه  .1
(Fiber – FISH) F- FISH  يا همانInterphase FlSH خوبي اختلال سـيتوژنتيكي كرومـوزومي فيلادلفيـا      تواند به  مي

(Ph)  .را مشخص كند 

 »4«گزينه  .2
طبيعي توسط قطعاتي در انتهـاي بازوهـاي بـزرگ و كوچـك خـود جفـت        طور به Yو  Xهاي  در اسپرماتوژنز، كروموزوم

  نامند.   شونده را نواحي اتوزومي كاذب مي  كنند. قطعات جفت  ند و در اين نواحي، نوتركيبي ژنتيكي پيدا ميشو مي
 »2«گزينه  .3

  باشند.  جايي و ايزوكروموزوم مي به ترتيب بيانگر قطعه بدون سانترومر، جابه iو  ace ،tدر سيتوژنتيك علائم 
  »1«گزينه  .4

  هاست كه بـا تقسـيم سيتوپلاسـم همـراه نيسـت.      شدن يا چند برابر شدن كروموزوم ، دو برابر(Endomitosis)اندوميتوز
هر دو نتيجه اندوميتوزاند. ايـن پديـده در تمـايز سـلولي      (Endopolyploidy)و اندوپلي پلوئيدي  (Polyteny)تني  پلي

هـاي لارو دوبـالان و در    هـاي غـدد بزاقـي و ديگـر بافـت      تني در هسته سـلول  هاي پلي طوري كه كروموزوم نقش دارد، به
  شوند.  اي لارو پشه يافت مي هاي روده سلول

 »1«گزينه  .5
پدري است كه باعث ايجاد اسـپرم   IIگردد، عدم جدايي صحيح در ميوز  مي XYY ,47منشأ خطايي كه باعث كاريوتيپ 

YY گردد.  مي  
 » 2«گزينه  .6

  دو مكانيسم پيشنهاد شده است: اساس تشكيل ايزوكروموزوم دقيقاً مشخص نيست، در عين حال حداقل 
   II) تقسيم نادرست سانترومر در ميوز1
ي پروكسـيمال بـازو، مجـاور سـانترومر      ) تبادل يك بازوي كرومـوزوم و هومولـوگ آن (يـا كروماتيـدخواهري) در لبـه     2

از نظـر ژنتيـك    باشـند، هرچنـد دو سـانترومر معمـولاً     هاي ايزودي سنتريك مي هاي از اين نوع، كروموزوم (ايزوكروموزوم
  اند.) د، زيرا بسيار به هم نزديكسلولي قابل افتراق نيستن

 »2«گزينه  .7
به آنافاز نتيجه ايجـاد دو ايـزو    s. در صورت رخداد اختلال در سانترومر در گذر مراحل از نماييدمراجعه  6به پاسخ سؤال 
  باشد.  كروموزوم مي

 سلول ميها و تقس كروموزوم

  فصل

3  

  پاسخنامه تشريحي
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 » 2«گزينه  .46
باشند و  رومر يا داراي دوسانترومر ميهاي نوتركيب نامتعادل، عموماً فاقد سانت وقتي وارونگي پاراسنتريك باشد، كروموزوم

بـدنيا  زنـده   ممكن است باعث ايجاد فرزند زنده نشوند. بنابراين، خطر اين كه حامل يك وارونگي پاراسـنتريك، فرزنـدي  
   آمده با كاريوتيپ غيرطبيعي داشته باشد، عملاً بسيار كم است. 

 » 4«هاي  گزينه .47
گي، كروموزوم نشانگر يا اضافي شد مضاعفشدگي،  ي نامتعادل شامل: حذفها اختلالات ساختماني كروموزومي با بازآرايي

  هــاي حلقــوي ، كرومــوزوم(marker or supernumerary or ESAC chromosomes)بــا ســاختمان غيرطبيعــي 
(ring chromosomes)ها  ، ايزوكروموزوم(Isochromosomes)  درج شـدگي   جـايي   و جابـه(Insertional translocation) 

  باشند.  يم
 » 4«گزينه  .48

  باشد.   مي GTG-bandingشود،   كه در لنفوم بوركيت ديده مي t(8:14) (q 24; q32)جايي  ترين روش تشخيص جابه مناسب
 » 4«گزينه  .49

هـا و مضـاعف     ، در بررسي انحرافات كروموزومي بـويژه تشـخيص حـذف   (CGH)اي ژنومي   تكنيك هيبريداسيون مقايسه
هاي متافازي با كيفيت مطلـوب از    سرطاني كاربرد دارد و در ابتدا براي غلبه بر مشكل تهيه آمايشهاي  ها در بافت شدگي

  تومورهاي سفت، ابداع شد. 
 » 2«گزينه  .50

است، براي تضمين جـدا   Iي مناسب در طي ميوز   هم تابيدن فيزيكي دو هومولوگ تا نقطه  جا كه نوتركيبي شامل به از آن
توانـد بـه جـدا شـدن نادرسـت       در طول ميوز نيز اهميـت دارد. عـدم نـوتركيبي مناسـب مـي     ها  شدن مناسب كروموزوم

  باشد.  منجر شود كه از علل رايج اختلالات كروموزومي مانند سندرم داون مي Iها در ميوز  كروموزوم
 »1«هاي  گزينه .51

در نـوزادان   xy, -14, 21,+t (14q:21q),45و  xy, -14, +t (14q:21q),46هـاي غيرطبيعـي    احتمال وقـوع كاريوتيـپ  
  است.  تر بيش

 » 1«گزينه  .52
، (Reciprocal translocation)جـايي متقابـل    جايي مثـل جابـه   به كروموزوم حاصل از ناهنجاري ساختماني از نوع جابه

  شود.  گفته مي (Drivative chromosome)كروموزوم مشتق شده 
 »1«گزينه  .53

  پدري است. در حالي كـه عامـل تنهـا    ناشي از خطاي كروموزومي در ميوز (x ,45)درصد موارد سندرم ترنر  70بيش از 
ناشـي از   XXX,47پـدري اسـت و تقريبـاً تمـامي مـوارد       I خطاي ميوز XXY ,47درصد موارد سندرم كلاين فلتر  50

  مادري است.  Iخطاهايي در ميوز

  ي آنيلوپلوئيدي منشأ والدي خطاهاي ميوزي ايجادكننده
  مادري %  پدري %  وميكروموز  ناهنجاري
  85  15  13زومي  تري
  90  10  18زومي  تري
  95  5  21زومي  تري
X  20  80  45و  

XXY  95  5  47و  
XXY  55  45  47و  
XYY  0  100  47و  



  

  
  
  
  
  
  

 )85مدرس سال تربيت  -(ويروس  همانندسازي مخمر ساكاروماسيس سروزيه چه نام دارد؟ أمنش .1

1 (ARS 2(Ori C  3(Ori S  4(Ori V   
 )85سال  تربيت مدرس -(ويروس  كدام فعاليت را دارا است؟  يوكاريوت mRNAدر  Poly Aدم  .2

  گيرد. ) جهت شروع ترجمه مورد استفاده قرار مي1
  رود. كار مي هب mRNAتخريب ) جهت 2
  گيرد. ) جهت رها شدن درسيتوپلاسم مورد استفاده قرار مي3
  رود. كار مي هب mRNA) جهت پايداري 4

 )85سال  تربيت مدرس -(ويروس  ها توالي پروموتري وجود دارد؟ يك از شبه ژن در كدام .3

  شوند. برداري مي نسخه IIپلي مراز  RNAهايي كه توسط  ) شبه ژن1
  شوند. برداري مي نسخه IIIپلي مراز  RNAهايي كه توسط  به ژن) ش2
  شوند. برداري مي نسخه Iپلي مراز  RNAهايي كه توسط  ) شبه ژن3
  آيند. وجود مي ههايي كه توسط رتروترانسپوزيسيون ب ) شبه ژن4

 )85سال  تربيت مدرس -(ويروس  چيست؟ Exon skippingلفظ  .4

  لغبا mRNAبه  Exon) اضافه شدن يك 1
  بالغ mRNAبه  intron) اضافه شدن يك 2
  ) بهم پيوستن قسمتي از دو اگزون به همديگر3
  بالغ mRNAاز  Exon) حذف يك 4

 )85سال  تربيت مدرس -(ويروس  باشد؟ ها بسيار كم مي يك از ژنوم هاي بين ژني در كدام توالي .5

  ها ) ژنوم پروكاريوت2    ) ژنوم هسته يوكاريوتي1
  ميتوكندري) 4    ) كلروپلاست3

 )85سال  ژنتيك پزشكي )Ph.D((دكتري تخصصي   هايي هستند كه: هاي بنيادي سلول سلول .6

 باشند و داراي ساختارهاي ويژه بافتي هستند. ) تمايز يافته مي1
 كنند. هايي هستند كه در خلال بارها تقسيم كاريوتيپ طبيعي خود را حفظ مي ) سلول2
 اند. تخصصي باقي مانده رتصو بهاي هستند كه  ) تمايز نيافته3
  بوده و از سطح بالايي از آنزيم تلومراز برخوردارند. Contact inhibition) فاقد 4

هاي  لكولي و شناخت عامل بيماريژنتيك مو
 زا هاي بيماري ژني از طريق شناسايي ژن تك

  فصل

4  

  سوالات



  

  
  
  
  
  
  

 »1«گزينه  .1
  نام دارد.  (ARS)همانندسازي خود مختار    مبدأ همانندسازي مخمر ساكارومايسس سرويزيه، توالي

 »4و  2«هاي   گزينه .2
كنـد، از يـك طـرف موجـب پايـداري        چون چاقوي دولبه عمل مـي   هاي يوكاريوتي همmRNA3در انتهاي Aپلي    دم

كنـد و از طـرف ديگـر، در فراينـدي       حفاظت مـي  3ها را از عمل اگزونوكلئازهاي  آن 3شده و انتهاي mRNAتر بييش
طـوري    كند، به  عمل مي (Deadenylation dependent decapping)موسوم به برداشت سرپوش وابسته به دآنيلاسيون 

دارد و   را برمـي  5سـرپوش  Dcp1p كننده سرپوش  ، آنزيم برداشتmRNA3انتهاي از Aدم پلي كه پس از برداشت 
 كند.  جلوگيري مي mRNAبدين ترتيب از ترجمه 

 »2«گزينه  .3
  دارد. شوند، ناحيه پروموتري وجود  رونويسي مي IIIپليمراز  RNAهايي كه توسط  در شبه ژن

 »4«گزينه  .4
) حـين پيـرايش، چـون همـه     Spliceosomeدرصورت عدم انتخاب جايگاه پيـرايش صـحيح توسـط ماشـين پيـرايش (     

كه داراي دو يا چند اينتـرون اسـت،    RNA (hnRNA)هاي پيرايش همانند يكديگرند، ممكن است در يك پيش  جايگاه
گردد كه خود موجـب   (exon skipping) منجر به پرش اگزوني شده و  صورت اشتباه به هم متصل  هاي پيرايش به  جايگاه

 شود. بالغ مي mRNAحذف يك اگزون از 

 »4«گزينه  .5
  هاي بين ژني در ژنوم ميتوكندري بسيار نادرند. توالي

 »2«گزينه  .6
ست دادن كاريوتيپ باشند و بدون از د  ها، ناميرا مي  دليل فعاليت بالاي تلومراز در آن  به (Stem Cells)هاي بنيادي  سلول

 شوند.  خود، بارها دچار تقسيم مي

 »2«گزينه  .7
  شود. يافت مي cDNAهاي  ، مولكولESTدر كتابخانه 

هاي  ژنتيك مولكولي و شناخت عامل بيماري
 زا هاي بيماري ژني از طريق شناسايي ژن تك

  فصل

4  

  پاسخنامه تشريحي
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 »3«گزينه  .114
  باشد. علت اصلي تنوع در تعداد تكرارهاي ميكروساتلايتي مي (Slipage strand mispairing)لغزندگي پليمراز 

 »2«گزينه  .115
 »3«گزينه  .116
 »4«گزينه  .117
 »3«گزينه  .118

  افتد. اتفاق مي Enhancerدر پروموتر و مونومتيلاسيون آن در  H3K4تيلاسيون تري م
 »4«گزينه  .119

از حد انتظـار مشـاهده    تر كم، Tبه دليل متيلاسيون سيتوزين و سپس و دآميناسيون آن و تبديل به  CpGنوكلئوتيد  دي
  باشد. نوكلئوتيد در طول ژنوم نمي شود ولي نادرترين دي مي

  »4«گزينه  .120
  گيرد با يوكروماتين در ارتباط است. متيل ترانسفراز صورت مي H3 K4كه توسط  H3K4سيون متيلا

  »3«گزينه  .121
انـد. در   هاي متيله شـده  دهنده ليزين ها تشخيص دهند و كرومودمين هاي استيله شده را تشخيص مي ها، ليزين برومودمين

 دهند. ا تشخيص ميطور ويژه رزيدوهاي ليزين خاص ر هاي خاصي به هر گروه پروتئين
 »4«گزينه  .122
  »3«گزينه  .123

  IIمراز  پلي RNAفاكتورهاي رونويسي عمومي مورد نياز براي شروع رونويسي توسط 
 

  ايفاي نقش در شروع رونويسي  تعداد زيرواحد  نام

TFIID I: TPB 
II: TAF 

TBP ي  جعبهTATA شناسد. را مي  
TAF هاي  ديگر تواليDNA دهد، اتصـال بـه    يص ميي آغاز را تشخ نزديك به نقطهDNA  از

  كند. را تنظيم مي TBPطريق 

TFIIB 1   در پروموترها عنصرBRE   دهـد.   را تشـخيص مـيRNA  مـراز را دقيقـاً در جايگـاه آغـاز      پلـي
  دهد. رونويسي قرار مي

TFIIF  3  كنش  برهمRNA مراز را با  پليTBP  وTFIIB سازد پايدار مي. 
  يد.نما كمك مي TFIIHو  TFIIEبه جذب 

TFIIE 2  TFIIH كند. را جذب و تنظيم مي  

TFIIH 9   مارپيچDNA دمين  5سرين كند،  را در نقطه آغاز رونويسي باز ميC  ترمينالRNA مراز  پلي
  كند. مراز را از پروموتر جدا مي پلي RNAد، كن را فسفريله مي

  

 »2«گزينه  .124
باشد. ژنوم ميتوكنـدري داراي   مي RNA (22tRNA , 2rRNA )ژن  24بوده و داراي  16/6Kbاندازه ژنوم ميتوكندري 

  باشد. توالي تكراري بسيار كم مي
  

  ژنوم ميتوكندري  اي ژنوم هسته  
  13 000/21 تعداد ژن رمزكننده پروتئين

  24  6000دقيقاً نامعلوم، ولي بيش از   RNAهاي  تعداد ژن
  Kb45/0يك ژن به ازاي هر   Kb120حدود يك ژن به ازاي هر   تراكم ژن
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  ژنوم ميتوكندري  اي ژنوم هسته  
DNA بسيار ناچيز  % ژنوم50بيش از   تكراري  

هاي چندژني از هر دو نوع رشته  رونوشت  شوند. طور مستقل رونويسي مي ها اغلب به ژن  RNAبه  DNAرونويسي 
  شود. سبك و سنگين توليد مي

  وجود ندارد.  شوند. ها يافت مي در اغلب ژن  ها اينترون
  كدون خاتمه 4 +كدون آمينواسيد  60  ون خاتمهكد 3 +كدون آمينواسيد  61  كاربرد كدون

  »2«گزينه  .125
نيز در فضاي كوچك مـابين دو   Lبوده و مبدأ همانندسازي رشته  CR/Dي  ي حلقه در ناحيه Hمبدأ همانندسازي رشته 

2است. تنها پس از سنتز حدودا tRNAژن 
رشـته  جايي  عنوان الگو و جابه به  Lدختري (با استفاده از رشته   Hي  رشته 3

H  قديمي) مبدأ همانندسازي رشتهL  گردد. پـس همانندسـازي رشـته     آشكار ميL      در جهـت مخـالف و بـا اسـتفاده از
  رود. عنوان الگو پيش مي به  Hي  رشته

  »4«گزينه  .126
 صورت معكوس بر روي يك كروماتيد باشد. ها به دهد كه جايگاه واژگوني زماني رخ مي

 »1« گزينه .127
Mycoplasma Genitalium  باشد. ين تعداد ژن ميتر كمداراي  

 »1«گزينه  .128
  شوند. هاي مشابه مي ي خويشاوند در موجودات مختلف بوده كه سبب توليد پروتئينها ژني اورتولوگ، ها ژن

 »4«گزينه  .129
 »3«گزينه  .130
  »2«گزينه  .131

ويژه هسـته و ويـژه    RNase IIIنوكلئازهاي ي ريبو وسيله به RNAسازهاي  ها، مستلزم برش پيشmiRNAفرايند سنتز 
پيوند برقـرار نمـوده و باعـث گسسـته     اي  هاي دورشتهRNAطور اختصاصي با  گونه نوكلئازها به باشد. اين سيتوپلاسم مي

اند كه از  انواعي از واحدهاي تكرار معكوس در نزديكي هم واقع شده premiRNAشوند. در رونوشت اوليه  ها مي شدن آن
اي  ي آنـزيم هسـته   وسـيله  دهند. اين جـز در آغـاز بـه    شبيه سنجاق سر را تشكيل مي RNAكيل جفت باز يك طريق تش

RNase III  معروف بهRnasen  ياDrosha  از رونوشت اوليه جدا شده و يك پيشmiRNA اي كوتاه را ايجـاد   دو رشته
را برش  miRNAپيش  dicerنام  به  RNase IIIگردد. نوعي آنزيم سيتوپلاسمي  كند كه به خارج از هسته منتقل مي مي

كنـد. يـك كمـپلكس     زده را ايجـاد مـي   بيـرون  3نوكلئوتيـدهاي  دوتـايي حـاوي دي   miRNAداده و بدين طريق يـك  
شده  دوتايي متصل miRNAحاوي اندوريبونوكلئاز ارگونات به  RNA (RISC)ي  وسيله القاشونده بهكننده ويژه  خاموش

شود. سپس پروتئين ارگونات يكي  دوتايي از يكديگر مي miRNAهاي  كنند كه باعث باز شدن رشته و به نحوي عمل مي
اي بالغ مشهور به رشته راهنمـا   رشته تك miRNAمسافر) را تجزيه نموده و بدين ترتيب يك   (رشته RNAهاي  از رشته

راهنمـا    هاي مكمل بـا رشـته   حاوي توالي RNAهاي  الغ با رونوشتب miRNAماند.  به صورت متصل به ارگونات باقي مي
هاي بازي  اي از عدم تطابق و رونوشت هدف معمولاً شامل تعداد قابل ملاحظه miRNAكند. پيوند مابين  پيوند برقرار مي

پروتئين رونويسي اي بسيار مشابه با تأثيرگذاري يك فاكتور  معمولي قادر است به شيوه miRNAنتيجه يك  باشد. در مي
  طور همزمان باعث خاموشي بيان صدها ژن هدف هستند. هاي هدف چندگانه به ي بيان ژن مختص به بافت بر پروسه
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  »3«گزينه  .132
RNA 

  نكات  ساخته شده RNA  مراز پلي

I 
S rRNA28  
S rRNA18  
S rRNA8/5  

ــد،  يــك رونوشــت منفــرد اوليــه مــراز  پلــي RNAدر هســته جــاي دارن
SrRNA45 شـود تـا سـه دسـته      كند كه شكسـته مـي   يتوليد مrRNA 

  جا حاصل شوند. عنوان شده در اين

II 

mRNA 
miRNA  

  هاSnRNAاغلب 
Sno RNA 

آدنيلاسـيون   گذاري و پلي در روند كلاهك IIمراز  پلي RNAهاي  رونوشت
  فرد هستند. منحصر به

III  

S rRNA5 
tRNA  

SnRNA6U  وSLRNA7  
  چكهاي غيررمزكننده كوRNAساير انواع 

شـوند   رونويسـي مـي   RNA pol IIIهايي كه توسط  پروموتر بعضي از ژن
ــل  ــه در   tRNAو  SrRNA5 ،SLRNA7مث ــراي بقي ــل ژن و ب در داخ

  بالادست ژن قرار دارد.

 

  »3«گزينه  .133
 .نماييدمراجعه  123به پاسخ سوال 

  »4«گزينه  .134
RNAكننده با پروتئين  كنش هاي برهم(piRNA) piwi شـود. ايـن    ها يافـت مـي   انواع يوكاريوت ي وسيعي از در گستره

باشـند. تصـور    نوكلئوتيد مـي  24-31ي لاين زايشي پستانداران بيان شده و معمولاً داراي طولي معادل ها سلولاجزاء در 
ي لايـن  هـا  سـلول ها در  ي رتروترانسپوزون وسيله پوزيشن به شود اين تركيبات نقش اساسي را در محدود كردن ترانس مي

  تانداران بر عهده داشته باشند.زايشي پس
  »1«گزينه  .135

SnoRNA نوكلئوتيد بوده و نخستين بار داخل هستك شناسايي شدند كه امكان نقـش   300و  60ها داراي طولي مابين
  را در موقعيت ويژه برعهده دارند. rRNAهدايت فرآيندهاي تغيير نوكلئوتيدهاي 

 »2«گزينه  .136
  »1«گزينه  .137

miRNA 3هـاي اتصـال در ناحيـه ترجمـه نشـده انتهـاي       نوكلئوتيد هستند. معمـولاً جايگـاه   80-500ها داراي طول 
پيونديافته نيز از عمل ترجمه ممانعت نمـوده تـا بـدين طريـق بيـان ژن       miRNAهدف واقع بوده و  mRNAهاي  توالي

ماند.  بالغ به صورت متصل به ارگونات باقي مي اي رشته صورت تك ها بهmiRNAتري تنظيم كند.  هدف را در سطح پايين
miRNA.ها داراي الگوي بافتي خاصي هستند  

  »2«گزينه  .138
  »4«گزينه  .139

خود  طور خودبه ي شروع فنوتيپ مورد نظري است كه ممكن است به ژن): نقطه جلو يا فنوتيپ ژنتيك كلاسيك (روبه
كننـده   هـاي شـيميايي يـا اشـعه يـونيزه      زائي تصادفي با استفاده از موتاژن ي جهش واسطه به پديدار شده باشد اما معمولاً

وجـود آمـدن    هاي تغييريافته كـه خـود سـبب بـه     موتاسيونآيد. هدف شناسايي ژني است كه بيان آن توسط  وجود مي به
  شود. فنوتيپ مشاهده شده مي

طور  سازد، به به طريقي با هدف توليد فنوتيپي كه نقش ژن را روشن ميپ): يك ژن خاص فنوتي ژنتيك معكوس (ژن
  شود. ژنتيكي دستكاري مي

  »2«گزينه  .140
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بـراي   gRNAراهنمـا يـا    RNA. در اين تكنيك يك CRISPER/Casشكل شماتيكي از ويرايش ژنوم توسط تكنولوژي 

تواند باشد)  هر نوكلئوتيدي مي NGG N(توالي  PAMتوالي  5جفت باز است و در سمت  23تا  19توالي ژنوم هدف كه 
شـود.   هدف مـي  DNAاي در  استفاده كرده و سبب القاي شكست دو رشته Cas9از نوكلئاز  gRNAطراحي شده است. 

DNA  دهنده به واسطه ترميم توسط همولوژي واردDNA شود. تكنولوژي  هدف ميCRISPER/Cas تواند درتوليد  مي
هـاي   هاي انساني اصلاح شده و يا سلول باكتري تغييريافته استفاده شود و يا همچنين در طيـف مختلفـي از مـدل    سلول

  كار رود.  (داخل بدن) به invivoجانوري جهت مطالعات در 
  »2«گزينه  .218

  سازي موضعي كلون
وم انسان، بدون شناخت قبلي عملكردش صـورت  ، شناسايـي يك ژن بيماري را از روي مكانش در ژنسازي موضعي كلون
شـود زيـرا مسـتلزم روشـي بـرخلاف روش       توصـيف مـي   1ژنتيـك معكـوس  صورت علم  گيرد. اين مفهوم همچنين به مي

چون از ژن شناسايي شـروع شـده پـس بـا ايجـاد      آغاز آناليز است. ي هسازي عملكردي است كه در آن پروتئين نقط كلون
  توان اثر فنوتيپي آن را بررسي كرد.جهش در ژن و تغيير آن مي 

                                                           
1- reverse genetics 



  

  
  
  
  
  
  
  

 توان استفاده نمود؟ هاي ژنتيكي زير به ترتيب از راست به چپ از كدام روش بررسي مي براي تشخيص پيش از تولد نقص .1
 )83سال  ايمني-هاي بيولوژيك فرآورده -) ژنتيك پزشكيPh.D(دكتري تخصصي (  شكننده. xميلو مننگوسل، بتا تالاسمي و سندرم 

 د مخصوص آلل، ساترن بلات، اولتراسونوگرافي) هيبريداسيون اليگونوكلئوتي1
 ) ساترن بلات، اولتراسونوگرافي، هيبريداسيون اليگونوكلئوتيد مخصوص آلل2
 ) اولتراسونوگرافي، هيبريداسيون اليگونوكلئوتيد مخصوص آلل، ساترن بلات3
  ) اولتراسونوگرافي، ساترن بلات، هيبريداسيون، اليگونوكلئوتيد مخصوص آلل4

2. ESTs هاي اطلاعاتي پروژه ژنوم انسان حاصل از تعيين توالي كدام يك از محصولات زير است؟ بانك در  
 )84 سال شناسي ) ايمنيPh.D(دكتري تخصصي (  

1 (Differntial Display –RT- PCRهاي بدن انسان از بافت  
2 (PCR  بر رويDNA هاي متفاوت ي ژنومي انسان  
  بدن انسانهاي مختلف  از بافت cDNA) كتابخانه 3
  هاي مختلف بدن انسان ي ژنومي از بافتDNA) كتابخانه 4

هاي ................ براي جايابي رديف بازي يك ژن ويژه در درون كروموزوم خاصي از انسان به كار  فني كه با استفاده از رنگ .3
 )85سال انساني   (ژنتيك  شود. رود، ............... خوانده مي مي

  SSCH - ) رودامين CGH  2 –) كويناكرين 1
  FISH –) فلئورسنت GTG  4 - ) گيمسا3

 )85سال انساني   (ژنتيك   تواند كاربرد داشته باشد؟ هاي تك ژني مي هاي زير در تشخيص مستقيم بيماري كدام يك از روش .4

1 (RFLP    2(VNTR analysis   
3(Microsatellites analysis   4(Multiplex PCR   

ي تك DNAشكاف 3به5پليمراز يك، در جهت DNAآسيب ديده، آنزيم  DNAهاي تعمير  در كدام يك از سيستم .5
  )85 سال انساني و ويروس  (ژنتيك  كند؟ اي را سنتز مي رشته

1(Base insertse   2(Excision repair    
3 (SOS function   4(Photoreactivation   

  DNAآوري  فن

  فصل

5  

  سوالات



  

  
  
  
  
  
  

 »3«گزينه  .1
هـاي   شـكننده بـه ترتيـب از روش    xبراي تشخيص پيش از تولد نقايص ژنتيكي ميلومننگوسل، بتـا تالاسـمي و سـندرم    

  شود. گذاري ساترن استفاده مي اولتراسونوگرافي، هيبريداسيون اليگونوكلئوتيد مخصوص آلل و لكه
  »3«گزينه  .2

ESTs  با  هاي توالي (برچسب (هـاي   بررسي كلونهاي بيان شدهcDNA  آيـد.   دسـت مـي   بـهDNA  ) مكمـلcDNA از (
آيد. حجم عظيمي از ماركرهاي مـورد اسـتفاده در پـروژه ژنـوم انسـان       دست مي اي به دورشته DNAبه  mRNAتبديل 

ESTها را مشخص نمودند هاي كدكننده پروتئين ها بودند. بنابراين، اين ماركرها در روي نقشه فيزيكي ژنوم، محل ژن.  
 »4«گزينه  .3

 كـار  بههاي فلورسنت براي جايابي رديف بازي يك ژن ويژه در درون كروموزوم خاصي از انسان  فني كه با استفاده از رنگ
  شود. خوانده مي FISHرود،  مي

  »4و  1«گزينه  .4
نـد طـول   توا مـي  ،درون يك ژن باعث از بين رفتن يا ايجاد جايگاه برش آنزيم محدودكننـده شـود   يدر صورتي كه جهش

گويند. اين روش در صورتي كه جهش درون ژن باشـد روش مسـتقيم    مي RFLPقطعات مختلفي را ايجاد كند كه به آن 
توان همزمان چندين ژن يا چندين ناحيه از يـك ژن    است كه مي PCR(نوعي از  Multiptex PCR ازشود.  محسوب مي

  هاي يك ژن بهره برد.  تشخيص مستقيم جهش توان براي  مي .بزرگ را تكثير و مورد بررسي قرار داد)
 »2«گزينه  .5

  كند. اي را پر مي تك رشته DNAشكاف  3به 5، در جهتIپليمراز  DNAدر سيستم تعمير با برداشت، 
 »3و  2«گزينه  .6

   گردد. ه ميمطالع Gel Shift assayبا كمك تكنيك  DNAميانكنش مخصوص پروتئين و 
 روش  يگرد هاي نام

gel shift assay 
electrophoretic mobility shift assay (EMSA) or mobility shift electrophoresis, also referred , gel 
mobility shift assay, band shift assay, or gel retardation assay 

هسـت   ينبدون پـروتئ  DNAكه  ينسبت به قطعات DNAقطعات در حركت  DNAبه  ينها با اتصال پروتئ روش ينا در
 شود. يم يجادتفاوت ا

  DNAآوري  فن

  فصل

5  

  پاسخنامه تشريحي



  
 

217  

 DNAآوري  فن

 »4«گزينه  .52
شود. اين روش به واسـطه مكمليـت    استفاده مي Homopolymer Tailingدر روش  Terminal Transferaseم از آنزي

بـه  ، گـردد. بـراي مثـال    ) قطعات پلي نوكلئوتيدي به هـم مـي  annealingموجب اتصال (، هاي هومو پلي مري بين توالي
 Oligo (dT)هـاي   و بلوك DNAهاي  يك جمعيت از مولكول 3به انتهاي  Oligo (dA)هاي  واسطه اضافه كردن توالي

  را موجب شد.ها  آن توان اتصال جمعيت ديگر مي3به انتهاهاي 

  

  
  

 »3«گزينه  .53
  شود. از حامل باكلوويروس جهت كلونينگ بيان ژني در سلول حشرات استفاده مي

 »2«گزينه  .54
  شود. استفاده مي DNAهاي  اي مولكول براي پر كردن قسمت انتهاي تك رشته Iيمراز پل DNAآنزيم  Klenowاز قطعه 

 »4«گزينه  .55
  باشند. مي باكتريوفاژ  Cos Siteپلاسميدهاي داراي ، كاسميدها

 »1«گزينه  .56
شـخيص چنـد   چنـين بـراي ت   كـاربرد دارد، هـم   DNAاي در يـك قطعـه     هاي نقطـه   براي تشخيص جهش SSCPروش 

   شود.  اي نزديك به هم استفاده مي  موتاسيون نقطه
 »3« گزينه .57

  شود.  استفاده مي PCR Multiplexاز روش  DMDها در ژن  براي تشخيص جهش
 »1«گزينه  .58

PCR-RFLP كند.  بودن توارث آن، امكان تشخيص هتروزيگوسيتي در ژن هدف را فراهم مي  دليل هم غالب هتكنيكي است كه ب  
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 »2« گزينه .59
براي شناسـايي يـك جهـش     PCR - SSCP (PCR – Single Stranded Conformation Polymorphism)از روش 

 توان بهره برد.  ناشناخته مي
 »1«گزينه  .60

توان از آن براي تعيين توالي جايگـاه   باشد و مي مي DNAو  RNAاي  رشته هاي تك نوكلئاز قادر به برش توالي S1آنزيم 
  .دبر شروع رونويسي بهره

 »2«گزينه  .61
هـا   توان براي بررسي بيـان ژن   مي Northern blottingو  RT- PCR (Reverse Transcriptase PCR)هاي   از تكنيك

  استفاده نمود.
  »1«گزينه  .62

  هاي يك ژن خاص در ژنوم بهره برد.  و تعيين تعداد نسخه DNAتوان جهت بررسي كمي   مي Real time PCRاز تكنيك 
 »2«گزينه  .63

  باشد. اي مي در ميزبان و فاژ دو رشته فاژ  DNAختار بخش اصلي سا
 »3«گزينه  .64

  باشد. اي مي تك رشته DNAامكان تهيه  M13ترين مزيت فاژ  مهم
 »1«گزينه  .65

نـابراين پـلاك تشـكيل    باشـند. ب  مـي هـاي  است. كاسميدها فاقـد تمـام ژن   COSكاسميد پلاسميدي داراي يك محل 
  دهند دهند و توان ليزوژنيك هم ندارند. در عوض مانند يك حامل پلاسميدي، روي محيط انتخابي كلوني تشكيل مي نمي

 »1«گزينه  .66
هـاي   هـاي معلـوم در پايگـاه    جهت جستجوي هم ساختي توالي با ژن Cloning in silicoاي  از برنامه نرم افزاري و رايانه

  استفاده نمود. NCBI blastتوان از  چنين مي شود. هم ژنومي استفاده مي DNAاطلاعاتي توالي 
 »1«گزينه  .67

شود تا جايگزين آن ژن شود. هنگامي كه حامل  ژن گزارشگر، ژني آزمايشي است كه به فرادست ژن كلون شده متصل مي
الگـوي بيـان ژن اصـلي باشـد زيـرا ژن      شود. الگوي بيان ژن گزارشگر بايد دقيقا تقليدي از  درون جاندار ميزبان كلون مي

هـاي   هاي كنترلي است كه ژن اصلي قرار داشته است. در جدول زير ليسـتي از ژن  گزارشگر دقيقا تحت تاثير همان توالي
  گزارشگر رايج مورد استفاده در مطالعات تنظيم بيان ژن در جانداران عالي آورده شده است.

  

  آزمون تشخيصي  محصول ژني  ژن
Lacz B تست هيستوشيميايي  الاكتوزيدازگ  
Lux  بيولومينسانس لوسيفراز  
neo مقاومت به كانامايسين  نئومايسين فسفوترانسفراز  
Cat مقاومت به كلرامفنيكل  كلرامفنيكل استيل ترانسفراز  
dhfr مقاومت به متوتروكسات  دهيدروفولات ردوكتاز  

UidA  B تست هيستوشيميايي  گلوكورونيداز  
aphIr مقاومت به هيگرومايسين مايسين فسفوترنسفرازهيگرو  
GFP فلورسانس  پروتئين فلورسانت سبز  
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  »2«گزينه  .349
Propularly used hybridization assays 

 
 

  »4«گزينه  .350
 lox p ها را در بافت خاص غيرفعال سازد. اين نوتركيبي از يك جايگاه خاص به نام تواند ژن نوتركيبي سلول سوماتيك مي

 P1از باكتريوفـاژ  Cre- loxpكنـد و سيسـتم نـوتركيبي     ها را كاتاليز مـي   نوتركيبي بين آن Creكند و آنزيم  استفاده مي
واسـطه   بـه  Xژن هـدف   2به اطـراف اگـزون    lox pحاصل شده است. به شكل زير دقت شود. بر طبق اين شكل جايگاه 

بـر   P1از باكتريوفـاژ  Cerيـك آلـل نـاقص    Creهاي  شود موش توليد مي loxpشود و موش  مي نوتركيبي همولوگ وارد
شود و عملكـرد   توسط نوتركيبي غيرهمولوگ به ژنوم موش وارد مي Creشود و ژن  پروتومر مختص نوع سلول متصل مي

 Creشـوند توسـط آنـزيم     كـه از آميـزش حاصـل مـي     Cre- loxpهاي  دهد و در موش ها را تحت تأثير ثرار نمي ساير ژن
 شده است. 2كاتاليز شده و منجر به حذف اگزون  lox pهاي  نوتركيبي بين جايگاه
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  »4«گزينه  .351
شـد نـوتركيبي    را ترميم كند و ايجاد تنوع ژنتيكـي نمايـد. زمـاني تصـور مـي      DNAتواند آسيب  نوتركيبي هومولوگ مي

هـاي انسـاني دارد. ايـن تصـور، هنگـامي كـه محققـين پـي بردنـد بسـياري از            يم سـلول هومولوگ نقش كوچكي در ترم
شـود،   هاي مورد نياز براي ترميم نـوتركيبي هومولـوگ ايجـاد مـي     هاي وراثتي در ژن هاي انساني در اثر موتاسيون سرطان

 DNAهـاي   م كه تمامي مولكولداني تغيير كرد. اهميت نوتركيبي در دهه اخير چنان نمود پيدا كرده است كه امروزه مي
كنـد؛   نوتركيب هستند. نوتركيبي همولوگ در سطوح مختلف به حفظ ماده ژنتيكي سلول و ايجاد تنوع در آن كمك مـي 

ترين نوع تبادل  ترين مثال اهميت نوتركيبي همولوگ را بتوان در نقش آن در تقسيم ميوز مثال زد. در واقع بارز شايد بارز
اي قابـل   بنـدي هسـته   هاي همولوگ قبـل از اولـين تقسـيم    ميوز در هنگام جفت شدن كروموزوم ژنتيكي در طي تقسيم

طـور كلاسـيك    دهد. اين تبادل ژنتيكي كه به ها روي مي شدگي تبادل ژنتيكي بين كروموزوم مشاهده است. در طي اين جفت
نتـايج نـوتركيبي همولـوگ اسـت. در واقـع       تـرين  شود، يكي از بارز ناميده مي (crossing over)تحت عنوان كراسينگ اوور 

باشـد. فراوانـي كراسـينگ اوور بـين دو كرومـوزوم       ها مي بين كرومووزم DNAكراسينگ اوور مستلزم تبادل فيزيكي قطعات 
    يابد. تر باشد، فراواني تبادل افزايش مي ها دارد. هرچه اين فاصله بيش مشابه، بستگي به فاصله فيزيكي بين اين ژن

هـاي آسـيب ديـده خـود را نيـز       ها امكان ترميم تـوالي  ي همولوگ علاوه بر ايجاد تنوع ژنتيكي در ميوز، به سلولنوتركيب
هـايي   تـرين روش  ) نوتركيبي همولوگ يكي از مهـم DNAدهد. در واقع در نواحي آسيب ديده (برش در هر دو رشته  مي

صورت تعويض بخش آسيب ديده با قطعـات سـالم    ترميم بهنمايند. اين نوع  است كه جاندارن پر سلولي از آن استفاده مي
عنوان راهكاري براي شروع دوباره  گيرد. از سوي ديگر نوتركيبي همولوگ به هاي همولوگ صورت مي موجود در كروموزوم

رخـي  ها سبب تنظيم بيـان ب  اي از نوتركيبي چنگال همانندسازي متوقف شده يا آسيب ديده است. علاوه بر اين انواع ويژه
هـايي   هاي خفته را به جايگـاه  تواند ژن اي در كروموزوم مي عنوان مثال سلول با تغيير مكان قطعات ويژه شوند. به ها مي ژن

  شوند.  انتقال دهد كه بيان مي
هـا    هـاي آن  و موجوداتي كه برخـي ژن  (transgenic)ها براي ايجاد موجودات تراريخته  ترين روش امروزه يكي از متداول

استفاده از نوتركيبي همولوگ است. اين روش براي حذف و يا وارد كردن ژن جديدي  (knock-out)گرديده است  حذف
  باشد.  ها مي در كل موجود، مبتني بر نوتركيبي بوده و ابزار بسيار قدرتمندي براي شناخت عملكرد ژن

  »1«گزينه  .352
) جهت شناسـايي  HARTترجمه با حبس در هيبريد ( ) وHRTدو تكنيك مرتبط، يعني ترجمه با ازاد شدن از هيبريد (

ي خـالص شـده بـراي هـدايت سـنتز      mRNAرود. هر دو تكنيـك بـه توانـايي     كار مي محصول ترجمه ژن كلون شده به
 cDNAكه ژن مورد مطالعه از كلون  باشد. در هر دو روش در صورتي ها در سيستم ترجمه بدون سلول مرتبط مي پروتئين

  )11كند. (براون فصل  مل ميحاصل شود، بهتر ع
  »2«گزينه  .353

هاي مكمل معكوس وجود داشـته باشـد كـه بـا تـوالي       توالي RNAوقتي در يك رشته 
هـاي   توانند بـا برقـراري پيونـد    ها مي غيرمكمل از هم جدا شده باشند، اين نوع مولكول

هاي مكمل معكوس به هم متصل شـوند   هيدروژني بين نوكلئوتيدهاي موجود در توالي
و يا جفت باز اسـتاندارد واتسـون كريـك باشـد). اگـر       G.Uصورت  تواند به (پيوندها مي

شـكل   Hairpinجفـت بـاز باشـه سـنجاق سـر يـا        10تا  5طول بخش غيرمكمل بين 
تا چند صد جفت باز باشد ساقه حلقه يا  10گيرد اما اگر طول بخش غيرمكمل بين  مي

Stem Loop   گيـرد. تخمـين اسـتقامت     شـكل مـيstem loop noncoding RNA 
  شود. واسطه تعداد جفت باز ساقه مشخص مي به



  

  
  
  
  
  
  

 )85سال انساني   (ژنتيك  فقط در يك فرد از يك فاميل ديده شده است علت آن چيست؟ Apertسندرم  .1
  ) قدرت نفوذ كامل ژن2    ) رخداد جهش جديد1
  ) غالبيت كامل4    ) هتروژني ژنتيكي3

 زندان وي صحيح است؟كند، كدام يك ازموارد زير در مورد فر دختر سالم يك مرد كوررنگ، با مردي كوررنگ ازدواج مي .2
 )85سال انساني   (ژنتيك  

 ) نيمي از فرزندان پسر و دختر به كوررنگي مبتلا هستند.1
 اند. ) نيمي از پسرها مبتلا و همه دخترها سالم2
  اند. ) نيمي از دخترها مبتلا و همه پسرها سالم3
  درصد از پسرها مبتلا هستند. 75درصد از دخترها و  25) 4

  تواند در يك جنس به شكل غالب و در جنس ديگر به صورت مغلوب بروز كند. ......... يك صفت ميدر صفات ...... .3
 )85 سال انساني  (ژنتيك  

  ) داراي قدرت نفوذ ژن متغير2    ) هولاندريك1
  ) محدود به جنس4    ) متأثر از جنس3

 )85سال انساني   (ژنتيك  هاي مغلوب اتوزومي اغلب ............... . در بيماري  .4
  ) قدرت نفوذ (ژن) ناقص است.1
  ) فنوتيپ والدين سالم است.2
  ) تظاهر بيماري در افراد يك خانواده به صورت عمودي است.3
  ) سن تظاهر بيماري بالا است.4

شود، و ژنوتيپ مختلفي مربوط به يك فنوتيـپ معـين    هاي متعددي را شامل مي وضعيتي كه در آن يك فنوتيپ نشانه .5
 )85سال  شهريور -(پزشكي، دندانپزشكي ب (از راست به چپ) چه نام دارد؟هستند، به ترتي

1 (Genetic heterogeneity, Pleiotropy  
2( Pleiotropy وEpistasis  
3 (Phenocopy  وGenetic heterogeneity  
4 (Expresivity  وPleiotropy  

  الگـوهاي وراثت

  فصل
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 » 1«گزينه  .1
گير واتوزومي غالب است، در يك فرد، ازطريـق   اي از بيماري تك  كه نمونه (Apert)سندرم آپرت  اختلال ژنتيكي مثل چه چنان

  است. (new mutation)والدين به ارث نرسيده باشد يا به عبارتي منشأ توارثي نداشته باشد، ناشي از رخداد جهش جديد 
 » 1«گزينه  .2

  صورت زير خواهد بود:   اج دختر حامل كوررنگي با يك مرد كوررنگ بهازدو

 
 » 3«گزينه  .3

 تواند در يك جنس به شكل غالب و در جنس ديگر به صورت مغلوب بروز كند. در صفات متاثر از جنس، يك صفت مي
 » 2«گزينه  .4

   توارث افقي، اغلب فنوتيپ والدين سالم است و در عين حال بچه دليل به هاي ژنتيكي با توارث مغلوب اتوزومي  در بيماري
   % بيمار خواهد شد.25ها با احتمال  آن

 »1«گزينه  .5
كند و ناهمگني ژنتيكي نيز به ايـن نكتـه اشـاره      پليوتروپي، حالتي است كه يك ژن چندين فنوتيپ مختلف را كنترل مي

  هاي مختلفي ايجاد شود.   ژنوتيپ دارد كه يك فنوتيپ خاص، ممكن است توسط
 »2«گزينه  .6

دارند و نه دختر بيمار، نشان از الگوي تـوارث   IV -3و  IV -7، فرزندان پسر بيمار  III -4و  III -8كه مادران حامل  اين
   مغلوب دارد. Xوابسته به 

 »2«گزينه  .7
هـا   انـد. ژن  يـابي شـده   ل فشـرده اي سـازمان  هاي ميتوكندريايي كوچكي دارند كه به شك حيوانات پر سلولي، ژنوم تر بيش

  اند. نزديك به يكديگر و با فاصله كم از هم قرار گرفته

YX,XX,YX,XX

YXXX

cccCcC

ccC

  
كوررنگسالم سالم كوررنگ

  الگـوهاي وراثت
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  »1«گزينه  .148
ژني هاي هتروزيگوت در دو جايگاه  وراثت دو ژني به موقعيتي اشاره دارد كه در آن يك ناهنجاري از اثرات افزايشي جهش

 rvهايي كـه بـراي ژن    هاي ترانس ژنتيك خاص، ديده شده است. موش اين نوع وراثت در موش متفاوت ناشي شده باشد.
دهند در حـالي كـه    هاي غيرطبيعي را نشان مي دارند، فنوتيپ يگوتحالت هموز )1- كي(دلتا لا Dll1 يا و) دنده -(مهره
 ـ هاي هتروزيگوت، طبيعي هستند. موش موش هتروزيگـوت   Dll1 (Delta-like-1)يـا و   (rib-vertebrae)راي هايي كه ب
 ي، يـك ناهنجـار  PR(2( اي هستند، نقايصي در ستون فقرات خود دارند. در انسان يكي از اشكال رتينيت رنگيـزه  1دوگانه
و  ROM1هـاي   نـام  هايي در دو ژن غيرمـرتبط بـه   آسيب بينايي توسط حالت هتروزيگوتي دوگانه براي جهش ي هپيشرفت

شود. افرادي كه تنهـا   هاي نوري حضور دارند، ايجاد مي كنند كه درگيرنده هايي را ايجاد مي ، كه هر دو پروتئين3فرين پري
 هيسندرم اوشر با توارث مغلوب است كه در آن التهاب شـبك  بهمثال مشا كيها را دارند، مبتلا نيستند.  يكي از اين جهش

و كارديوميوپـاتي اشـاره    يتوان به بيماري ارثي آريتمي قلب است. در اين زمينه ميرخ داده  يحس ييبه همراه نقص شنوا
از  .كنـد  يم ـ دهي ـچيرا پ كي ـمشـاوره ژنت  جهياست و در نت يضرور يماريب پيفنوت جاديا يبرا كيژنت يكرد كه توارث دا

برت اشاره نمود. ديگر الگوهاي وراثـت  ، سندرم باردت بيدل و سندرم ژويارث ييتوان به ناشنوا باره مي ها در اين ديگر مثال
  .كنند يم هينامعمول را توج دهياند كه پد شده ييكه در دسته مندلي قرار ندارند شناسا

  .ي صحيح ندارد گزينه .149
كننـده   نـه يتيكوئ يـوبي  گـاز يهـاي ل  ژن يكـي از ژن  ني ـدارند كه ا UBE3Aهايي در ژن  ، جهشAS% افراد 10در حدود 

 UBE3Aكه چگونه وقوع جهـش در   شوند. اين مادري در مغز بيان مي 15ژن در كروموزوم  نيا رسد نظر مي باشد، به يم
توانـد منجـر بـه     يم ونيناسيتيكوئ يوبي. اما ستيواضح ن ،شود منجر به علائم موجود در افراد مبتلا به سندرم آنجلمن مي

هـاي   هيپوكامـپ و سـلول   يهـا  در سلول نقش دارد. نيتكو يدر سيستم عصبي مركزي شود كه در ط ها تخريب پروتئين
 .است AS ICRتحت كنترل  UBE3Aترين ميزان بيان را دارد.  بيش UBE3Aپوركينز در مخچه 

است. بـر   دهيبه ارث رس 15بازوي بلند كروموزوم  ماليدر بخش پروكس ،ييجا اند كه جابه نادري گزارش شده هاي خانواده
 -خـانواده، دچـار سـندرم پـرادر     كي ـادر به فرزند انتقال يابد، فرزندان مبتلا در جايي توسط پدر و يا م جابهكه  اين يمبنا

، علت نقص مولكولي ناشناخته اسـت؛ امـا ممكـن اسـت     AS% موارد 10در  باًويلي و يا سندرم آنجلمن خواهند بود، تقري
مشـابه   يپياز نظـر فنـوت  هرچنـد كـه   . باشـند  يمتفاوت م صيتشخ يشود آنجلمن هستند دارا ياز موارد كه ادعا م يبرخ

 .آنجلمن هستند
 والد هستند. تك يزوميد يمبتلا هستند دارا يليپدر و پسر كه هردو به هموف كي
جـايي كـه    از آن .شـود  يم ـ جـاد يا 11P15.5در لكـوس   يگـذار  اختلال نقـش  ليبه دل لوريپنجاه درصد موارد راسل س تا

شـود، در حـالي كـه     و در نتيجه باعث رشد بيش از حـد مـي   IGF2 تر شيب اني، باعث تنظيم بDMR1متيلاسيون هايپر
 دنبال دارد. را به IGF2تر  كم اني، سبب تنظيم بH19هايپومتيلاسيون (كاهش در ميزان متيلاسيون) 

  . هستند ICRدر  ييها ي، داراي ناهنجارAS% از افراد مبتلا به 5و تقريباً حدود  PWS% از مبتلايان به 2 حدود
  »3«گزينه  .150

عنوان مسئول بيماري، شناسايي  هاي متفاوت، به )، تعداد زيادي از جهشβژني (مانند تالاسمي  هاي تك ثر ناهنجاريدر اك
هاي مركب، شناخته  اند. افرادي كه داراي دو جهش مختلف در يك لوكوس يكسان هستند، تحت عنوان هتروزيگوت شده
. اكثر افراد مبتلا به يك ناهنجـاري مغلـوب اتـوزومي،    گويند يم زيشوند. كه به آن هتروژني جهشي يا هتروژني آللي ن مي

ها خويشاوند باشـند كـه در    كه والدين آن هاي مركب هستند مگر آن هاي حقيقي، هتروزيگوت جاي هموزيگوت احتمالاً به
براي جهش يكسان توسط جد مشترك هموزيگوت هستند، يعني از يك جد مشـترك، يـك    ياديآن صورت به احتمال ز

  . اند ش يكسان را به ارث بردهجه
                                                           
1. doulde heterozygotes 
2. Retinitis Pigmentosa 
3. Peripherin 
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 الگـوهاي وراثت

  »4«گزينه  .151
خـانواده   كي ـرا از شخصي به شخص ديگر، حتي در  يتواند تنوع قابل توجه در اختلالات غالب اتوزومي، مي ينيعلائم بال

كيسـتيك غالـب    پلي ي هعنوان مثال در بيماري كلي شود. به يم دهيتفاوت بين افراد شدت بيان متغير نام نيا نشان دهند.
 سـت يچنـد ك  تنهـا  گريد يدر حالي كه برخ .دهند ينشان م يبزرگسال ليارا در او يزومي برخي از افراد نارسايي كليواتو
  . ندارند ياديدارندكه بر روي عملكرد كليه، تأثير ز يويكل

  »3«گزينه  .152
خواهد داشـت مـثلا    يمتعدد يپياثرات فنوت جهيو در نت ابديمختلف ب يها هشجژن  كياست كه  يطيدر شرا ينيبال يهتروژن

 يمـار يكسب عملكـرد در آن سـبب ب   اي GOFو جهش  شپرونگيه يماريسبب ب RETفقدان عملكرد در ژن  اي LOFجهش 
MEN2A, B شود يم .  

  »2«گزينه  .153
 ـ    يدر بـيش از يـك ژن رخ م ـ   ييها وجود جهش ليدل به ،ينيبال يها يمارياز ب يبرخ   يلكوس ـ يدهـد كـه بـه آن هتروژن

(Locus heterogeneity) يتـوارث  يالگـو  عصـبي، معمـولاً  -حسـي  ييشـنوا  انقصي ـ ييگويند. به عنوان مثال ناشنوا مي 
به ازدواج بـا   ليناشنوايان، تما ي هدر جامع شاركتو م ليعلت تحص افراد ناشنوا، اغلب به دهد. اتوزومي مغلوب را نشان مي

فرزنـدان   ي مغلوب يكسان، باهم ازدواج كنند، همه دارند. چنانچه دو فرد ناشنواي هموزيگوت براي ژن گريد يفرد ناشنوا
بـا   نواها، تمامي كودكان متولـد شـده از والـدين ناش ـ    هايي وجود دارند كه در آن حال خانواده نيبا ا شوند. يآنان، مبتلا م

 (Double heterozygotes) هـاي دوگانـه   هتروزيگوت رايباشند ز اتوزومي مغلوب، داراي شنوايي كاملاً طبيعي مي يالگو
متفاوت، هموزيگوت هستند. اين حالت بدين  يها واقع در لكوس ي هيافت هاي جهش والدين براي انواع آلل نيهستند. بنابرا

بيش  قتيعصبي اتوزومي مغلوب شوند. در حق-باعث ناشنوايي حس نندتوا هاي متفاوت، مي معني است كه تعدادي از ژن
نقش دارند. داستان مشابهي نيـز   يمغلوب آتوزم ييشناخته شده كه در ناشنوامتفاوت  جايگاه ژني (لوكوس) ايژن  80از 

  . دارد وجود گمنتوزايپ تينيدر ناهنجاري مغلوب رت
  »1«گزينه  .154

كه  در حالي .شوند ناميده مي (Genocopy) هاي ژني متفاوت ژنوكپي از لوكوس يناش هاي مشابه و با فنوتيپ يها يماريب
  . شوند شناخته مي (phenocopy)عنوان فنوكپي  عوامل محيطي به هاي مشابه ناشي از فنوتيپ

  »2«گزينه  .155
. شـود  يكد م ـ GLAاست و توسط ژن  دازياز نقص آلفا گالاكتوز يو ناش باشد يم Xوابسته به  يماريب كي يفابر يماريب
و  يدر اجسام سـلول  globotriaosylceramide ديسرام ليآس يگلوبو تر يزوزوميل شروندهيمنجر به رسوب پ يماريب نيا

ها و پاها شروع  در دست نديبا حملات دردناك ناخوشا ينوجوان اي يدر كودك يماريب دي. اشكال شدشود يبدن م يها بافت
 .شود يم

 يوپس ـياي نـازك اسـت و ب   هاي موجود در كلاژن نوع چهار، يك نفروپاتي غشاي پايه به سبب ناهنجاري 1آلپورت سندرم
 رونده شيپ يويكل يمارياست ب ازيمورد ن يعلائم در سطح فراساختار صيتشخ يبرا يالكترون كروسكوپيتوسط م يويكل

رخ  ESRDهـا و   عملكرد كليـه  بيتخر ،ينوريآن پروتئ بالو به دن شود يشروع م يكروسكوپيم يها يزياست كه با خونر
فاقد  يبزرگسال لياوا اي يا اواخر كودككه معمولا ت دهد يرخ م زين رونده شيبلند پ يصداها ييناشنوا اي SNHL دهد، يم

 يبا، تقرCOL4A4يا  COL4A3 افتهي جهش يها از ژن يناش AS% موارد ابتلا به 20در  ARتوارث  يعلامت است .الگو
 تر است . ي پيشروي آن آهسته تر بوده و دوره ، خفيفADي حاصل از توارث  است، عارضه ADسه برابر توارث 

 ي  دهنـده   معروف اسـت ايـن رخـداد، نشـان     "aniridia"شود كه به  به فقدان عنبيه مي نجرنيز م PAX6جهش در  وقوع
رخ  11   كرومـوزوم  يبـر رو  PAX6علـت حـذف ژن پيوسـته در لوكـوس       باشد كه به  مي WAGRويژگي كليدي سندرم 

 است. يتوارث آن غالب اتوزوم دهد.  مي

                                                           
1. Alport syndrome 



  

  
  
  
  
  
  
  

 )81انساني سال   (ژنتيك   يك از موارد زير صحيح است؟ كدام SNP (Single nucleotide Polymorphism)در رابطه با  .1
  شود. حداقل يك باز متفاوت ديده مي DNAها در هر هزار باز موجود در  ) در بين انسان1
 شود. ز متفاوت ديده ميحداقل يك با DNAها در هر ده هزار باز موجود در  ) در بين انسان2
  باشد. نيازمند استفاده قطعي از الكتروفورز روي ژل مي SNP) شناسائي 3
  شود. استفاده مي (Western blot)از بلات وسترن  SNP) براي شناسايي 4

 صحيح است؟ Polymorphismيك از جملات زير در مورد  كدام .2

 )82سال  ) پزشك و غيرپزشك ايمنيPh.D(دكتري تخصصي (  

  ) يك لوكوس چندين آلل موتانت2  يك فنوتيپ چندين ژنوتيپ )1
  ) يك ژنوتيپ چندين فنوتيپ4  ) يك لوكوس چندين آلل نرمال3

  هاي زير را دارد؟ از توانايي يك كدام BRCA1ژنتيكي در جهش زايشي ژن  (Linkage)تجزيه و تحليل پيوستگي  .3
 )85سال  انساني  (ژنتيك  

  Rbين جهش ژن ) تعيP53   2) تعيين جهش ژن 1
  ) تعيين رخداد يك نوتركيبي ميوزي4  ) تعيين رخداد يك كراسينگ اوور ميتوزي3

 آيند. به شمار مي ............... هايي از اند. اين افراد نمونه به مالاريا مقاوم (HbA/HbS)افراد هتروزيگوت كم خوني داسي شكل .4
 )85 سال (ژنتيك انساني  

1 (Recessive superiority    2( Incomplete dominance  
3(Heterozygote advantage   4 (Extreme diploidy 

كند. فرض  مبتلاست، با زني كه سابقه خانوادگي از اين بيماري ندارد، ازدواج مي Caucherمردي كه برادر او به بيماري .5

1كنيد فراواني افراد حامل در جمعيت متعلق به اين زوج
، احتمال خطر براي اين زوج كه صاحب فرزندي مبتلا باشد50

 )85 سال (ژنتيك انساني  باشد؟ به اين بيماري شود، چقدر مي

1(1
50  2(1

100    3( 
1
300  4(1

1500  

  ژنتيك جمعيت

  فصل
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  سوالات



  

  
  
  
  
  
  

 » 1«گزينه  .1
هاي ژنومي  توان براي تهيه نقشه وجود دارد كه از آن مي DNA 1 kb در هر SNPها، حداقل يك  در ژنوم اكثر يوكاريوت

   با دقت بالا بهره برد.
 »3«گزينه  .2

  شود  در واقع به يك لوكوس با چندين آلل نرمال اطلاق مي (polymorphism)چند شكلي 
 » 4«گزينه  .3

گيـري و    هاي با مبتلايان به سرطان پستان نشان داده است كه ويژگي تمايـل شـكل    تحليل پيوستگي در خانوادهتجزيه و 
كشي و جايابي شده است كه در ادامه به شناسـايي و تعيـين     نقشه 17پيدايش سرطان پستان در بازوي بلند كروموزومي 

ي است. اين تجزيه و تحليل پيوسـتگي امكـان تعيـين    منجر شد كه داراي الگوي توارث غالب اتوزوم BRCA1هويت ژن 
  آورد.  رخداد نوتركيبي ميوزي را فراهم مي

  »3« گزينه .4
انـد، ايـن افـراد     خوني داسي شـكل بـه مالاريـا مقـاوم     كمبراي اختلال مراجعه شود. افراد هتروزيگوت  14به پاسخ سؤال 

  آيند.  به شمار مي )Heterozygote advantageهايي از برتري هتروزيگوتي ( نمونه
  »3« گزينه .5

چون خـودش سـالم اسـت     مادر حامل دارد و و مردي كه برادرش مبتلا به بيماري اتوزومي مغلوب گوشر است، پس پدر

پس به احتمال
3
  باشد، چرا كه: حامل مي 2

Aa
3
2,AA

3
1aa

4
1,Aa

4
2,AA

4
1

AA aa







 

 واج اين مرد با زني كه به احتمالپس احتمال ابتلاي فرزند حاصل از ازد
50
  حامل است برابر خواهد بود با:  1

1
300

احتمال ابتلاي فرزند به بيماري گوشر 
4
1

50
1

3
2     (احتمال مبتلا شدن فرزند با فرض حامل بودن پدر و مادر) 

  ژنتيك جمعيت

  فصل

7  

  پاسخنامه تشريحي
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 ژنتيك جمعيت

  »1«گزينه  .6
   برابر است با: X مردان مبتلا به بيماري مغلوب وابسته بهفراواني 

1000
1

1000000
1qq

1000000
1q 22   

ت دو از يـك جمعي ـ  ،واينبرگ تعداد مردان با تعداد زنان برابراسـت. بنـابراين   -حال تعادل هاردي ت دركه در جمعي چرا
   د.ميليون نفر هم مرد وجود دار 1ميليون نفر زن و  1،  ميليون نفري

  »4«گزينه  .7
  برابراست با : 1فراواني آلل 

  2) 1و  1هاي  + (تعداد هوموزيگوت ) 1هاي  ها براي آلل (تعداد هتروزيگوت
1p  1فراواني آلل  

  2(تعداد كل افراد جمعيت) 

2.0
100000
20000

100000
)75002500()5000(2p1   

  »1«گزينه  .8

 پسرخاله) برابر -(دختر خاله 3ضريب خويشاوندي درجه 
16
  كه : باشد چرا مي 1

F خوني) (ضريب هم  1n2
1
  (n درجه خويشاوندي است) 

16
1

2
1

2
1F 413    

:
40
1

1600
1qq

1600
1q 22  چنين داريم هم   

40
39p1qp   

2 = احتمال داشتن فرزند مبتلا 1 1 1 39 5 1q Fpq ( ) ( )
1600 16 40 40 6400 1280

      

  »4«گزينه  .9
  : ت (درصد آلل مغلوب) برابر است باهاي مخفي در جمعي صد عامل در

/

1 1
30 30 0 0981 2 122

30 3600 3600




  

2 1 1 59q q , p
3600 60 60

     

59 1 12pq 2
60 60 30

     ميزان انتهاي مخفي

2 1q
3600

  دوتا دارد هر فرد  2 انتهاي غيرمخفي   

  »4«گزينه  .10
آور بـا   مراجعه شود. درصورتي كه انتخاب عليه آلل غالب (فنوتيپ غالب) عمل كند، فراواني آلـل زيـان   15به پاسخ سؤال 

  يابد.  تري كاهش مي سرعت بيش
  »2«گزينه  .11

گـوتي  يت هتروزو كشـنده در يـك جمعيـت بـزرگ، وجـود مزي ـ     اتـوزوم مغلـوب   بهترين تفسير شيوع بالاي يك بيماري 
(Heterozygote advantage) باشد ت ميها در جمعي ها نسبت به هوموزيگوت عني برتري بقاء و توليد مثل هتروزيگوتي.  



  

  
  
  
  
  
  
  

  )85سال انساني   (ژنتيك  كدام يك از موارد زير نقش مهم دارند؟ Hydatidiform molesدر تكوين .1
1 (Uniparental Disomy, Imprinting  
2( Disomy از هر دوي والدين 
  Y) باروري تخمك با اسپرم واجد كروموزوم 3
  X) باروري تخمك با اسپرم بدون كروموزوم 4

  )85سال انساني   (ژنتيك  ي زير قرار دارد؟ها كروموزومك از مناطق در كدام ي XISTژن  .2
  Xp) انتهاي Yq  4) سانترومر Xq  3) سانترومر Yq  2) انتهاي 1

3. Dosage Compensation  85سال انساني   (ژنتيك  مطرح است؟تر  بيشدر خصوص كدام الگوي توارث(  
  ) غالب اتوزومي2    ) وابسته به جنس1
  ) ميتوكندريايي4    ) مغلوب اتوزومي3

  )85سال انساني   (ژنتيك   باشد. مكانيسمي براي ..................... مي Xغيرفعال شدن كروموزوم  .4
  ) جبران مقداري ژن در پستاندارانX  2ي كشنده از كروموزوم ها ژن) حذف 1
  ها ) تشخيص بين نرها و ماده4  ) حفظ چند شكلي در جمعيت3

  )85سال پزشكي  ) ژنتيكPh.D(دكتري تخصصي (  ص، كدام گزينه درست است؟در رابطه با مول هيداتيفرم ناق .5
  دهد. هاي ناقص، تتراپلوئيدي را نشان مي ) آناليز كروموزومي بافت مول1
ها همواره از پـدر و   عدد از آن 46دهد كه  كروموزوم را نشان مي 69هاي ناقص، كاريوتايپ،  ) در آناليز كروموزومي بافت مول2

  گيرند. مي منشأ درتا از ما23
  گرفته باشند. كروموزوم اضافي را از پدر منشأ 23دنيا آيند كه  توانند زنده به هاي تريپلوئيدي به شرطي مي ) لقاح3
  ماه پس از تولد زنده بماند. 6- 12تواند بين  مي ) نوزاد تريپلوئيد معمولاً 4

  آيد؟ ه عامل رشد فيبروبلاستي بوجود ميوقوع جهش در يك ژن گيرند دليل بههاي زير  كدام يك از بيماري .6
 )85سال ويروس -ايمني-پزشكي ) ژنتيكPh.D(دكتري تخصصي (  

1 (Ataxia telangiectasia    2( Ankylosing spondylitis    
3(Achondroplasia     4(Diffuse large B-cell lymphoma   
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 »1«گزينه  .1
شود. اين  ي بافتي شبيه خوشه انگور به نام كيست هيداتيد تبديل مي گاهي در يك بارداري غيرطبيعي، جفت به يك توده

يابد و استروما حفرات كيسـتي پيـدا    حالت به علت رشد غيرطبيعي پرزهاي كوريوني است كه در آن، اپي تليوم تزايد مي
گويند. مول ياكامل و بدون وجود هيچ جنين يا جفت طبيعي است و يا نسبي با  (Mole)مول كند. چنين اختلالي را  مي

هـا   اند. اين كروموزوم XX ,46 هاي كامل، ديپلوئيد با كاريوتيپ بقاياي جفت و احتمالاً يك جنين آتروفيك كوچك. مول

2و درهاي نسبي تريپلوئيداند  مول .(Uniparental disomy) همگي منشأ پدري دارند
3

موارد، دسته كروموزوم اضـافي   

  در تكوين جنين است. (Genomic imprinting) از منشأ پدري است. تمامي اين موارد بيانگر اثرگذاري ژنومي

 » 2«گزينه  .2
جايگـاه  باشـد كـه    مـي  XISTقرار داشـته و حـاوي ژن غيرمعمـول    Xq13در نوار  Xqدر ابتداي  X مركز غيرفعال شدن

  است. X شدن كننده كليدي براي غيرفعال تنظيم
 »1«گزينه  .3

دارند، مقدار فرآورده ساخته شده توسط يك آلل  Xها دو نسخه از هر ژن وابسته به  اگرچه مردها فقط يك نسخه و خانم
بـران  منفرد در جنس مذكر يا توسط يك جفت آلل در جنس مؤنث، معمولاً معادل هم اسـت. مكانيسـم توضـيح ايـن ج    

  گردد.  توجيه مي Xبه كمك اصل غيرفعال شدن  (Dosage Compensation)مقداري 
 »2«گزينه  .4

به كمك اصل غيرفعـال شـدن    X وابستههاي  ژن در مورد (Dosage Compensation)مكانيسم توضيح جبران مقداري 
  گردد. در پستانداران مؤنث توجيه مي Xكروموزوم 

 » 2«گزينه  .5
هاي اضافي پدري، عموماً جفت   پلوئيدهاي داراي كروموزوم  هاي اضافي دارد؛ تري به منشأ كروموزوم پلوئيدي، بستگي  تري

  شوند.  شناخته مي  (Partial hydatiform moles)هاي هيداتيفرم نسبي  عنوان مول غيرطبيعي دارند و به
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 » 3«گزينه  .6
هـاي اختصاصـي در     لال اتوزومي غالب ناشـي از جهـش  ترين علت كوتولگي در انسان است. نوعي اخت  اكاندروپلازي، شايع

باشد. جهش شايع دومن درون غشايي منجر بـه جـايگزيني اسـيدآمينه      مي (FGFR3)گيرنده فاكتور رشد فيبروبلاستي 
ي آبدوست درون غشاي پلاسمايي ديده نشـده اسـت. ايـن     شود كه تا به حال اين اسيدآمينه گلايسين توسط آرژنين مي

  شود. دهي در بخش فرودست گيرنده مي زه شدن پروتئين را تشديد كرده كه باعث ايجاد سيگنالجهش دايمري
 »1»  گزينه .7

 5تـا   2هاي حاصل از لقـاح خـارج رحمـي،     ) يا همان دوقلوهاي يكسان در بچهMZميزان بروز دو قلوهاي تك تخمكي (
تواند توسط پدر يا مادر انتقال يابد، اين امـر كمبـود    خانوادگي وجود دارد كه مي  MZبرابر است. موارد نادري از دوقلوي 

كند. ناهماهنگي براي يك صفت تك ژنـي   ژني منفرد را كه مستعد كننده يا پيش آمادگي اين پديده است را پيشنهاد مي
) يا عدم جـدا  post zygoticي پس تخمكي (سوماتيكجهش  دليل بههاي كروموزومي ممكن است به ترتيب  يا ناهنجاري

با جنسـيت متفـاوت    MZدهد. يك نمونه از حالت آخر، رخداد كمياب دو قلوهاي  هاي هومولوگ رخ مي ن كروموزومشد
شود. ايـن رخـداد    بارداري به دوقلوهاي به هم پيوسته و چسبيده منجر مي 14است. تقسيم بسيار دير هنگام پس از روز 

1در
100000

1ها يا در بارداري
400

  افتد. اتفاق مي MZدوقلوهاي 

 »3«گزينه  .8
زايـي اوليـه طـي نمـو جنـين دارنـد. بـراي مثـال جهـش در ژن           نقش حياتي در ريخـت  Homeobox (HOX)هاي  ژن

HOXA13  موجب بيماري نادري به نام سندرمHand-foot genital شود كه الگوي توارث غالب اتوزومي داشته و با  مي
) يا همان كمبود نموي كه ميزراه در سطح تحتاني Hypospadiasگشتان اول و پنجم همراه با هيپوسپادياس (كوتاهي ان

 39شود. بـه پاسـخ تشـريحي سـؤال      ها، مشخص مي شود در مردها و رحم دو شاخ در زن آلت يا روي ميان دو راه باز مي
  مراجعه گردد. 

 »2«گزينه  .9
خوشـه از   4يك خوشه منفرد مرتب شده اند. اما در انسان و اكثر مهـره داران  است كه در  HOXژن  8دروزوفيلا داراي 

هـاي بـا پيوسـتگي بسـيار      شود. هر خوشه داراي يك سري از ژن ژن مي 39وجود دارد كه شامل مجموع  HOXهاي  ژن
اتوزومي شود غالب  ناشي مي HOXA13كه از جهش در  Hand foot genitalنزديك به هم است. الگوي توارث سندرم 

 Synpolydactylyها بـه نـام    كه به كمبود نادر و مشابهي در تكامل اندام  HOXD13است و همين طور براي جهش در 
   شود، توارث، غالب اتوزومي ذكر شده است. منجر مي

 » 1«گزينه  .10
پـدري، عمومـاً جفـت    هاي اضافي  هاي اضافي دارد؛ تريپلوئيدهاي داراي كروموزوم تريپلوئيدي، بستگي به منشأ كروموزوم

  شوند.  بندي مي طبقه (partial hydatiform moles)هاي هيداتيديفرم نسبي  غيرطبيعي دارند و به عنوان مول
 »1«گزينه  .11

 Xشـدن كرومـوزوم    كننده كليدي براي غيرفعال   كه جايگاه تنظيم XIST (X inactive specific transcripts)لوكوس
  شود. ل بيان ميغيرفعا Xاست، تنها از آلل روي 

 »1«گزينه  .12
  باشند. در واقع كدكننده فاكتورهاي رونويسي مي Hoxهاي  . ژننماييدمراجعه  8به پاسخ سؤال 

 » 2«گزينه  .13
  اند.  با منشأ پدري XX ,46داراي كاريوتيپ  Uniparenral diploidyصورت   م بهروف هاي هيداتي  مول
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5α –  2ردوكتاز )SRD5A2(  
  اختلالات فعاليت آندروژن

 )ARدروژن (سندرم عدم حساسيت به آن
  ي محيطيها داروها و تعديل كننده

  ج) ديگر موارد:
  cloacalي ها ي سندرومي رشد و تكوين دستگاه تناسلي مردانه، مانند ناهنجاريها . همراهي1
  . سندرم پايداري مجراي مولرين2
  . سندرم بيضه ضعيف شونده3
  )CXorf6. هيپوسپادياس ايزوله (4
  مادرزاي . هيپوگناديسم هيپوگنادوتروپيك5
  )INSL3 ،LGR8. كريپتوركيديسم (6
  . تاثيرات محيطي7

 »1«گزينه  .75
  باشد. مي GATA6تشكيل اندودرم اوليه تحت تاثير بيان ژن 

 »1«گزينه  .76
بـوده كـه سـندرم عـدم حساسـيت كامـل بـه         XY DSDعلت  ترين شايع ها به طور كلي، مقاومت در برابر عمل آندروژن

) بـر  ARدر ژن گيرنده آنـدروژن (  ها جهش دليل بهباشد. اين بيماري معمولا  مي آن ) بيماري كلاسيكCAIS( 1اندروژن
داراي دستگاه تناسلي خارجي زنانه هستند و در زمان بلوغ رشد پستان دارند امـا   CAISاست. افراد با  Xروي كروموزوم 

كه در دختران با فتق اينگوينال، مخصوصا  ي فالوپين رحم وجود ندارد. آنها اغلب آمنوره اوليه دارند، هرچندها رحم و لوله
طبيعي است اما بـه صـورت نيسـت     ها بيضه وسيله بهاگر دو طرفه باشد، تشخيص بايد در نظر گرفته شود. توليد آندروژن 

  خطر بدخيمي برداشته شود. دليل بهچرا كه گيرنده عملكردي نيست. بافت بيضه بايد 
 »1«گزينه  .77

 وسـيله  به آن، بر علاوه. كند مي فعال را DAX1 ژن و شود مي بيان تكوين و رشد حال در يها مزونفروس در WNT4 ژن
 در امـا  شـود  مـي  بيـان  مـولرين  مجـاري  در و ندارد را كاهش اين تخمدان در اما يابد مي بيان كاهش بيضه در SRY ژن

 از هـا  آنـدروژن  توليـد  ،هـا  تخمـدان  شـدن  مردانـه  بـه  منجـر  زنان در WNT4 ژن در اختلال. ندارد وجود ولفين مجاري
 WNT7A خـانواده  ايـن  اعضـاي  از ديگر يكي. باشد مي مولرين آپلازي نادر دليل يك و گردد مي گلايدي شبه يها سلول
 .باشد مي لازم زنان داخلي تناسلي دستگاه به مولرين مجاري توسعه و رشد تكميل براي كه است

 »4«گزينه  .78
توانـد بـه علـت لقـاح توسـط دو اسـپرم بـه نـام          كروموزوم اسـت مـي   23امل پلوئيد طبيعي پدري كه شها دو برابر شدن

  باشد. 2شدگي دوباره درون مضاعفپلوئيد طي فرآيند ها  هاي اسپرم اسپرمي يا مضاعف شدن كروموزوم دي
  

  هاي هيداتيفرم كامل و ناقص ويژگي مول
 مول كامل مول ناقص 

 46 69 ها تعداد كروموزوم
  كروموزوم پدري 46همه   عدد پدري 46كروموزوم مادري / 23  ها منشأ والدي كروموزوم
  خير  ماند بله اما زنده نمي  آيا جنين وجود دارد؟

  بالا  بسيار اندك  زايي پتانسيل سرطان
                                                           
1. complete androgen insensitivity syndrome 
2. Endoreduplication 
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ماننـد كـه مجموعـه     ماند. در مورد تريپلوئيدي جنين ما تنها زمـاني زنـده مـي    ها به ندرت جنين زنده مي در اين بارداري
دهد. حتي در اين شرايط  وزومي از مادر مشتق شده باشند كه در اين موارد تغييرات هيداتيفرم ناقص رخ نمياضافي كروم

  تواند بيش از چند ساعت يا چند روز پس از تولد زنده بماند. هم به ندرت نوزاد تريپلوئيد مي
 »1«گزينه  .79

  اند: هاي هيداتي فورم كامل و ناقص در جدول زير ليست شده ويژگي مول
 مول كامل مول ناقص 

 46 69 ها تعداد كروموزوم
  كروموزوم پدري 46همه   عدد پدري 46كروموزوم مادري / 23  ها منشأ والدي كروموزوم
  خير  ماند بله اما زنده نمي  آيا جنين وجود دارد؟

  بالا  بسيار اندك  زايي پتانسيل سرطان
 

  »3«گزينه  .80
بـوده كـه سـندرم عـدم حساسـيت كامـل بـه         XY DSDترين علت  ها شايع طور كلي، مقاومت در برابر عمل آندروژن به

) بـر  ARها در ژن گيرنده آنـدروژن (  جهش دليل بهباشد. اين بيماري معمولا  ) بيماري كلاسيك آن ميCAIS( 1اندروژن
ه تعـدادي از  هم رخ دهد كه وابسته ب ARهاي انتقال داخل سلولي  ناهنجاري دليل بهتواند  است اما مي Xروي كروموزوم 

دهـد، گـاهي اوقـات     ) كه در آن زنانه شدن جزئي و خفيف رخ ميPAISجزئي ( AIS 2تنظيم كننده-هاي كمك پروتئين
داراي  CAISاست و در بسياري از موارد علت آن ناشناخته باقي مانده است. افـراد بـا    ARها در ژن  واريانت دليل بهفقط 

هـاي فـالوپين رحـم وجـود نـدارد.       زمان بلوغ رشد پستان دارند اما رحم و لولهدستگاه تناسلي خارجي زنانه هستند و در 
ها اغلب آمنوره اوليه دارند، هرچند كه در دختران با فتق اينگوينال، مخصوصا اگر دو طرفه باشد، تشخيص بايد در نظر  آن

گيرنده عملكردي نيست. بافت بيضه ها طبيعي است اما به صورت نيست چرا كه  وسيله بيضه گرفته شود. توليد آندروژن به
 خطر بدخيمي برداشته شود. دليل بهبايد 

  »3«گزينه  .81
Examples of chromosomal rearrangements that produce tumoringenic fusion genes 

 
 

                                                           
1. complete androgen insensitivity syndrome 
2. coregulator 
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  »2«گزينه  .82
 در WNT4 ژن. نـد دار اهميـت  جنسـي  غـدد  تمـايز  در نيـز  Wnt خـانواده  تكـويني  سـيگنالينگ  يهـا  مولكـول  اعضاي

 در SRY ژنوسـيله   بـه  آن، بـر  عـلاوه . كند مي فعال را DAX1 ژن و شود مي بيان تكوين و رشد حال در يها مزونفروس
 ولفـين  مجـاري  در امـا  شـود  مـي  بيان مولرين مجاري در و ندارد را كاهش اين تخمدان در اما يابد مي بيان كاهش بيضه
 لايديك شبه يها سلول از ها آندروژن توليد ها، تخمدان شدن مردانه به منجر انزن در WNT4 ژن در اختلال. ندارد وجود
 رشد تكميل براي كه است WNT7A خانواده اين اعضاي از ديگر يكي. باشد مي مولرين آپلازي نادر دليل يك و گردد مي
  .باشد مي لازم زنان داخلي تناسلي دستگاه به مولرين مجاري توسعه و

  » 1«گزينه  .83
  شوند. ها ايجاد مي نقص در مژه دليل بههاي تكويني شناخته شده كه  اي انسان: بيماري هاي مژه آسيب

 گيرد سيستم بدن كه تحت تأثير قرار مي جايگاه كروموزومي ژن بيماري / سندرم

Alstrom syndrome  ALMS1  2q13  ريز،  شبكيه، بافت چربي، دستگاه درون
 قلب

Jenue asphyxiating thoracic 
dystrophy IFT80 15q13 دستگاه اسكلتي  

Bardet-Biedl syndrome  BBS1-BBS14 
هاي  جايگاه

 كروموزومي متعدد
چندين دستگاه از جمله شبكيه، كليه و 

  دستگاه اسكلتي
Cranioectodermal dysplasia 
(Sensenbrenner syndrome)    كليه، كبد  

Ellis-Van Crefeld syndrome EVC1, EVC2 4q16 تگاه اسكلتي، سقلبدس  
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 ژنتيك تكوين

 گيرد سيستم بدن كه تحت تأثير قرار مي جايگاه كروموزومي ژن بيماري / سندرم

Joubert syndrome  JBTS1  
  مغز 9q34.3  )ها (+ديگر ژن

McKusick-Kaufman syndrome  BBS6 20P12 ها و پاها)، قلب، مجاري ادراري ها (دست اندام  

Leber congenital amaurosis 
GUCY2D, RPE65  

 ها) (و ديگر ژن
17p13, 11p31  

  شبكيه  ها) (و ديگر ژن

Meckel-Gruber syndrome 
MKS1  
 ها) (و ديگر ژن

17q23  
  مغز، كليه، كبد  ها) (و ديگر جايگاه

Nephronophthisis (type1-4) 
Nephrocyston  

  كليه چندين جايگاه  ها) (و ديگر ژن

Oro-facio-digital syndrome 
type 1 

OFD1  
  )ها (و ديگر ژن

Xp.22  
  ها) (و ديگر جايگاه

  دستگاه اسكلتي
  ها و صورت) (اندام

Polycystic kidney disease كليه چندين جايگاه چندين ژن  
Primary ciliary dyskinesia 

(kartagener syndrome) چندين سيستم بدن  چندين جايگاه  چندين ژن  
Senior-Loken syndrome شبكيه، كليه  چندين جايگاه  چندين ژن  

Short-rib polydactyly 
syndrome DYNC2H1 11q13 

 ، كليه،دستگاه اسكلتي
  تناسلي -مجاري ادراري

 

  » 1«گزينه  .84
HOXA1  جهش يافته در يك سندروم نادر با توارث مغلوب به نامBosely-Saleh-Abrainy     يافت شده كـه ايـن سـندروم

 باشد. ناي مي - اي هاي حنجره هاي قلبي و ناهنجاري هاي سيستم عصبي مركزي، ناشنوايي و ناهنجاري شامل ناهنجاري
  »1«گزينه  .85

سـازد   را مي Forkhead boxP2زباني است. اين ژن پروتئيني به نام در ارتباط با اختلالات صحبت كردن و  FOXP2جهش 
  لازم است. كه جهت تكوين صحبت كردن

  »3«گزينه  .86
CDH1  ژن كدكننده همانE ن بـا سـرطان معـده    آزايي نقش دارد و جهـش   كادهرين در اتصالات سلولي است كه در اندام

  مرتبط است.
  »2«گزينه  .87

  در ايجاد دوقلويي مونوزيگوت دخيل است. PITX2ژن 
  »1«گزينه  .88

 از زيـادي  تعـداد  كـه  هسـتند  مهمـي  رونويسي فاكتورهاي) HOX( يا هومئوباكس حاوي هاي ژن از حاصل هاي پروتئين
 ديگـر  ،HOX هـاي  پروتئين. اند شده شناخته دست پايين هدف 35 حداقل. كنند مي مهار يا فعال را دست پايين هاي ژن
 كـه  اين ي علاوه به كنند مي تنظيم را) مورفوژني( زايي ريخت هاي سيگنال يا رونويسي فاكتورهاي كدكننده اجرايي هاي ژن
 و سـلولي  مـرگ  سلولي، هاي تقسيم ميزان سلولي، چسبندگي كه دارند عملكرد هايي ژن روي بر ديگر سطوح بسياري در

 اوليـه  محـور  طـول  در روياني الگوي ايجاد در و زده رقم را سلول سرنوشتها   . آنكنند مي يگر ميانجي را سلولي حركت
 مركـزي،  عصبي سيستم تكوين در رو، اين از كنند مي كمك ،)اندامي ي جوانه و تناسلي( ثانويه محور نيز و) دمي -سري(

. نماينـد  مـي  ايفـا  را عمـده  نقشي خارجي، ليتناس دستگاه و تناسلي -ادراري و گوارش دستگاه محوري، اسكلت و ها اندام
 4 داران، ه مهـر  اكثـر  ماننـد  هـا  انسان در اما. اند شده مرتب منفرد، ي خوشه يك در كه است HOX ژن 8 داراي دروزوفيلا

  .است HOX ژن 39 شامل مجموع در كه دارد وجود باكس هومئو ژن خوشه
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