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سخن نویسندگان:

سـال ها  دل طـلب جام جم از ما می کرد
گانه  تمنا  می کرد و  آنچه خود   داشت   ز  بی

کان بیرون است گوهری کز صدف کون وم

طلب  از گمشدگان لب دریا می کرد

"حافظ"

ــده و مکانیســم هــای مــورد اســتفاده  ــه شــناخت موجــودات زن ســالیان ســال مــی باشــد کــه دانــش مربــوط ب
توســط آنهــا )زیســت شناســی( پیشــرفت هــای خیــره کننــده و بســیار چشــم گیــر کــرده اســت کــه شــاید بتــوان 
ادعــا کــرد دانــش ژنتیــک در مرکــز ایــن تحــولات قــرار داشــته و دارد. ســودآوری و منافــع اقتصــادی شــاخه 
هــای گوناگــون وابســته بــه دانــش زیســت شناســی بــه قــدری مــی باشــد کــه درصــد بســیار بــالای از تولیــدات 
و گــردش مالــی کشــورهای پیشــرفته را بــه خــود اختصــاص داده اســت. وجــود شــرکت هــای عظیــم دارویــی 
و مــواد غذایــی و بیوتکنولــوژی و شــاهدی بــر ایــن ســخن مــی باشــد. ســود آوری هــر کــدام از ایــن کارخانــه 
هــا مــی توانــد بــا چــاه هــای نفــت کشــورهای جهــان ســوم برابــری نمایــد. در ایــن بیــن دانــش پژوهــان کشــور 
ــا در  ــت ه ــه فعالی ــه اینگون ــد ک ــر چن ــد. ه ــای انجــام داده ان ــت ه ــده و حرک ــب نمان ــه عق ــز از قافل ــران نی ای

مقایســه بــا تحــولات واقعــی صــورت گرفتــه در عرصــه هــای جهانــی ناچیــز و کــم اثرمــی باشــد.

ــق  ــح و دقی ــه صحی ــوزش عادلان ــک پزشــکی، آم ــش ژنتی ــد پیشــرفت دان ــه رون در جهــت شــتاب بخشــیدن ب
مفاهیــم درســی بــه کلیــه علاقــه منــدان در سرتاســر کشــور امــری اجتنــاب ناپذیــر اســت. در ایــن راســتا کتــاب 
حاظــر تهیــه شــده کــه در نــوع خــود کــم نظیــر مــی باشــد زیــرا کــه فصــل بــه فصــل کتــب مرجــع )ژنتیــک 
ــای  ــخ ه ــا پاس ــدف دار ب ــه ای ه ــی چهارگزین ــای تالیف ــری و تامپســون( را بصــورت پرســش ه ــکی ایم پزش
تشــریحی و کامــل آمــوزش مــی دهــد. تــا بدیــن وســیله مخاطــب بــا نگــرش هــای گوناگــون در حــوزه ژنتیــک 
ــرای  ــر کنکــور کارشناســی ارشــد و دکت ــاب ســوالات و پاســخ هــای ســنوات اخی ــای کت آشــنا گــردد. در انته
ژنتیــک پزشــکی وزارت بهداشــت و ســوالات کارشناســی ارشــد وزارت علــوم تهیــه و جمــع آوری شــده اســت. 
ــی  ــای علم ــد تحــولات و پیشــرفت ه ــذار در رون ــر گ ــی اث ــز ول ــهم ناچی ــیم س ــته باش ــه توانس ــد اینک ــا امی ب

کشــورمان داشــته باشــیم.

علی ذکری

)دانشجوی دکترای تخصصی ژنتیک پزشکی، علوم پزشکی تهران(



فهرست کتاب

»کتاب اصول ژنتیک پزشکی ایمری«	
10 فصل 1_ اصول ژنتیک	

11 فصل2 _ اساس سلولي و مولکولی وراثت	

14 فصل 3 _كروموزوم ها و تقسيم سلول	

18 فصل 4- فن آوري DNA و كاربردهاي آن	

19 فصل 5- تعيين نقشه و شناسايي ژن	

20 فصل 6 - ژنتكي نمو و تكويني	

23 فصل 7 - الگوهاي وراثت	

28 فصل8-ژنتیک اختلالات کمپلکس	

31 فصل 9_ وراثت چند ژني و چند عاملي	

33 فصل 10- بيماريهاي هموگلوبين	

36 فصل11- ژنتكي بيوشيميايي	

40 فصل 12- فارماكوژنتكي	

42 فصل 13- ژنتیک ایمنی	

46 فصل 14- ژنتیک سرطان	

48 فصل 15_ عوامل ژنتیکی در بیماری های شایع	

50 فصل 16_ ناهنجاریهای مادرزادی و سندرم های بدشکلی	

51 فصل 17_ مشاوره ژنتیک	

52 فصل 18_ ناهنجاری های کروموزومی	

54 فصل 19-بیماری های تک ژنی	

56 فصل20- غربالگري	

57 فصل 21_ آزمون پیش از تولد	



59 فصل 22 و 23- محاسبات احتمال خطر و درمان بیماریهای ژنتیکی	

‏»کتاب ژنتیک پزشکی تامپسون«	
62 فصل 2 _ اساس کروموزومی وراثت	

64 فصل 3 _ ساختار و عملکرد ژن ها و کروموزوم ها	

66 فصل  4_: روش های ژنتیک مولکولی انسانی	

67 فصل 5 _ اصول ژنتیک سلولی بالینی	

70 فصل 6 _ سیتوژنتیک بالینی	

74 فصل 7 _ الگو های توارث تک ژنی	

83 فصل 8- ژنتیک اختلالات کمپلکس	

86 فصل 9 _ تنوع ژنتیکی در جمعیت ها و افراد	

93 فصل 10 _ نقشه برداری ژنی و شناسای ژن بیماری	

95 فصل 11- اساس مولکولی بیماری ها: درس هایی از هموگلوبینوپاتی ها	

99 فصل 11_  اساس مولکولی هموگلوبینوپاتیها	

101 فصل 12_ اساس سلولی و مولکولی بیماریهای ژنتیکی	

104 فصل 13- درمان بیماریهای ژنتیکی	

106 فصل 14 _ ژنتیک نمو و تکوین	

108 فصل 15 _  تشخیص پیش از تولد	

109 فصل 16_ ژنتیک سرطان	

فصل 17_ ژنتیک سیستم ایمنی                                                                                 111     

113 فصل 19 _ مشاوره ژنتیک و تعیین میزان خطر	

115 فصل 20_ مباحث اخلاقی در ژنتیک پزشکی	

‏»کتاب اصول ژنتیک پزشکی ایمری«‏	
116 پاسخنامه تشریحی فصل 1 : اصول ژنتیک	



117 پاسخنامه  فصل2 : اساس سلولي و مولکولی وراثت	

121 پاسخنامه تشریحی فصل3: كروموزوم ها و تقسيم سلول	

128 پاسخنامه تشریحی فصل 4: فن آوري DNA و كاربردهاي آن	

129 پاسخنامه تشریحی فصل 5: تعيين نقشه و شناسايي ژن	

131 پاسخنامه تشریحی فصل 6 : ژنتكي نمو و تكويني	

135 پاسخنامه تشریحی فصل 7: الگوهاي وراثت	

140 پاسخنامه تشریحی فصل 8 : الگوهاي وراثت	

143 پاسخنامه تشریحی فصل 9 : وراثت چند ژني و چند عاملي	

145 پاسخنامه تشریحی فصل 10: بيماريهاي هموگلوبين	

148 پاسخنامه تشریحی فصل11: ژنتكي بيوشيميايي	

152 پاسخنامه تشریحی فصل 12: فارماكوژنتكي	

154 پاسخنامه تشریحی فصل 13: ایمونوژنتیک	

157 پاسخنامه تشریحی فصل 14 : ژنتیک سرطان	

159 پاسخنامه تشریحی فصل 15: عوامل ژنتیکی در بیماری های شایع	

161 پاسخنامه تشریحی فصل 16: ناهنجاریهای مادرزادی و سندرم های بدشکلی	

163 پاسخنامه تشریحی فصل 17: مشاوره ژنتیک	

164 پاسخنامه تشریحی فصل 18: ناهنجاریهای کروموزومی	

168 پاسخنامه تشریحی فصل 19 :بیماری های تک ژنی	

171 پاسخنامه تشريحي فصل 20: غربالگري	

173 پاسخنامه تشريحي فصل 21: آزمون پیش از تولد	

175 پاسخنامه تشريحي فصل 22 و 23: محاسبات احتمال خطر و درمان بیماریهای ژنتیکی	

‏» کتاب ژنتیک پزشکی تامپسون«	
177 پاسخنامه تشریحی فصل  2 : اساس کروموزومی وراثت	

179 پاسخنامه تشریحی فصل 3 : ساختار و عملکرد ژن ها و کروموزوم ها	



180 پاسخنامه تشریحی فصل 4 : روش های ژنتیک مولکولی انسانی	

181 پاسخنامه تشریحی فصل 5: اصول ژنتیک سلولی بالینی	

184 پاسخنامه تشریحی فصل 6 : سیتوژنتیک بالینی	

189 پاسخ های تشریحی فصل 7 : الگو های توارث تک ژنی	

195 پاسخ های تشریحی فصل 8 : ژنتیک اختلالات کمپلکس	

197 پاسخ نامه تشریحی فصل 9 : تنوع ژنتیکی در جمعیت ها و افراد	

205 پاسخنامه تشریحی فصل 10 : نقشه برداری ژنی و شناسای ژن بیماری	

208 پاسخنامه تشریحی فصل 11- اساس مولکولی بیماری ها: درس هایی از هموگلوبینوپاتی ها	

213 پاسخنامه تشریحی فصل 11: اساس مولکولی هموگلوبینوپاتیها	

215 پاسخنامه تشریحی فصل 12 : اساس مولکولی، بیوشیمیایی وسلولی بیماری های ژنتیکی	

220 پاسخنامه تشریحی فصل 13: درمان بیماریهای ژنتیکی	

223 پاسخنامه تشریحی فصل 14: ژنتیک نمو و تکوین	

225 پاسخنامه تشریحی فصل 15 : تشخیص پیش از تولد	

227 پاسخنامه تشریحی فصل 16: ژنتیک سرطان	

230 پاسخ های تشریحی فصل 17 : ژنتیک سیستم ایمنی	

233 پاسخنامه تشریحی فصل 19: مشاوره ژنتیک و تعیین میزان خطر	

236 پاسخنامه تشریحی فصل 20:  مباحث اخلاقی در ژنتیک پزشکی	

237 سوالات آزمون ورودی دوره کارشناسی ارشد ژنتیک انسانی 90-91	

244 سوالات آزمون ورودی دوره کارشناسی ارشد ژنتیک انسانی 91-92	

251 سوالات آزمون ورودی دوره کارشناسی ارشد ژنتیک انسانی 92-93	

258 سوالات آزمون ورودی دوره کارشناسی ارشد ژنتیک انسانی 93-94	

265 سوالات آزمون دکترای تخصصی).Ph.D( ژنتیک پزشکی 88-89	

281 سوالات آزمون دکترای تخصصی ).Ph.D( ژنتیک پزشکی 89-90	



298 سوالات آزمون دکترای تخصصی ).Ph.D( ژنتیک پزشکی 90-91	

314 سوالات آزمون دکترای تخصصی ).Ph.D( ژنتیک پزشکی 91-92	

332 سوالات آزمون دکترای تخصصی ).Ph.D( ژنتیک پزشکی 92-93	

349 پاسخنامه تشریحی آزمون ورودی کارشناسی ارشد ژنتیک انسانی 90-91	

355 پاسخنامه تشریحی آزمون ورودی کارشناسی ارشد ژنتیک انسانی 91-92	

361 پاسخنامه تشریحی آزمون ورودی کارشناسی ارشد ژنتیک انسانی سال 92-93	

367 پاسخنامه آزمون ورودی کارشناسی ارشد ژنتیک انسانی 93-94	

368 پاسخنامه آزمون ورودی دکترای تخصصی ).Ph.D( ژنتیک پزشکی 88-89	

382 پاسخنامه آزمون ورودی دکترای تخصصی ).Ph.D( ژنتیک پزشکی 89-90	

395 پاسخنامه آزمون ورودی دکترای تخصصی ).Ph.D( ژنتیک پزشکی 90-91	

398 پاسخنامه آزمون ورودی دکترای تخصصی ).Ph.D( ژنتیک پزشکی 91-92	

401 پاسخنامه آزمون ورودی دکترای تخصصی ).Ph.D( ژنتیک پزشکی 92-93	



کتاب اصول ژنتیک پزشکی ایمری	

9



سؤالات تأليفي ژنتیک انسانی 

10

1- كدامكي از اصول و قانون هاي زير بر پايه تجربيات مندل نقض و باطل شد؟
Law of blending -ب           		 Law of uniformity  -الف

 Law of independent assortment-د            		 Law of Segregation -ج

2- كدام بيماري زير را ميتوان به عنوان دالتونيسم )Daltonism( معرفي كرد؟
	α الف- تالاسميβ	                                          ب- تالاسمي  

ج- هموفيلي 	                                          د- كورنگي

 ) Online Mendel Ian Inherit trance in Man(3- فهرست تهيه شده توسط مك كيوسكي كه به عنوان
OMIM شناخته ميشود به كدام نوع ناهنجاري اشاره مكيند؟

		                          ب- ناهنجاريهاي چند ژني	 الف- ناهنجاري تك ژني
ج- ناهنجاريهاي كرومزومي	                          د- ناهنجاريهاي كمپلكس

4- كدام عبارت صحيح نميباشد؟
الف- تمام ناهنجاريهاي مادرزادي، ژنتكيي نميباشند.
ب-  تمام ناهنجاريهاي ژنتكيي، مادرزادي نميباشند.

ج- Incidence كي بيماري معمولًا از Prevalence آن بيماري كمتر است.
د- Incidence به نسبت نوزادان مبتلاي متولد شده به كل نوزادان گفته ميشود.

5-کــدام گزینــه مــی توانــد علــت 50-40% از مجمــوع ســقط هــای شناســایی شــده در ســه ماهــه نخســت 
بــارداری را توجیــه مــی کنــد؟

		          ب- ناهنجاريهاي چند ژني	 الف- ناهنجاريهاي تك ژني
ج- ناهنجاريهاي كروموزومي  	                          د- ناهنجاريهاي كمپلكس

6- ناهنجاريهاي ژنتكيي در چند درصد از كل نابيناييها و ناشنواييها ديده ميشود؟
		                                               ب- 25%	 الف- 50%
		                                               د- 20% ج- 35%

فصل 1: اصول ژنتیک
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		         منبع: اصول ژنتیک پزشکی ایمری  -1
 بــر مبنــاي تصــورات قبــل از منــدل، صفــات والديــن بــا هــم مخلــوط مــي شــدند و در فرزنــدان ظاهــر مــي شــدند 
كــه ب�ـه )Law of blending( مع�ـروف اس�ـت ول�ـي اص�ـل كينواخت�ـي  من�ـدل )Law of uniformity( ايــن 
ــد هموزيگــوت  ــي دو وال ــرد هتروزيگــوت حاصــل از تلاق ــك ف ــدارد كــه ي ــوان مي ــد و عن ــون را نقــض مكين قان

متفــاوت، ميتوانــد فرزندانــي داشــته باشــد كــه دوبــاره صفــات پدربــزرگ و مادربــزرگ خــود را نشــان دهنــد.
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 علت نامگذاري، ابتلاي شيميدان معروف دالتون به اين بيماري ميباشد.
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ــه  ــان را ب ــا آن زم ــده ت ــايي ش ــك ژن شناس ــت ت ــدوداً 1500 صنع ــال 1966 ح ــي در س ــك امركياي ــن پزش اي
ــرد. ــه و منتشــر ك ــك فهرســت تهي صــورت ي
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ــد ژنتكيــي  ــد و ميتوان ــد وجــود دارن ــه بيماريهایــي اشــاره مكينــد كــه در هنــگام تول ناهنجاريهــاي مــادرزادي، ب
ــادر( ايجــاد شــده باشــد. از طــرف ديگــر  ــه م ــه ب ــر ضرب ــاً در اث ــر عوامــل محیطــی، مث ــا غيرژنتكيــي )در اث ي
ميلياردهــا تقســيم ميتــوز در طــول دوران زندگــي يــك فــرد، امــكان ايجــاد جهــش هــاي ژنــي )مثــاً بــه علــت 
خطــاي همانندســازي( و جهــش هــاي كروموزومــي )ماننــد اختــال در آنافــاز( را فراهــم مكينــد. ايــن جهــش هــا 
ميتواننــد قبــل از تولــد و يــا بعــد از تولــد رخ دهنــد و بنابرايــن  برخــي از ناهنجاريهــاي ژنتكيــي مــادرزادي نيســتند.

ــك  ــد ايجــاد شــده در ي ــاران جدي ــه بيم ــه ب ــد ك ــف مكين ــه درســتي تعري ــروز( را ب ــز انســدانس )ب ــه د ني گزين
جمعيــت اشــاره مكينــد. از طــرف ديگــر پــره والنــس )شــيوع( بــه نســبتي از يــك جمعيــت كــه در يــك زمــان 
مشــخص بــه يــك بيمــاري مشــخص مبتــا هســتند اشــاره مكينــد و معمــولًا شــيوع يــك بيمــاري از بــروز آن 

كمتــر اســت كــه ايــن موضــوع ميتوانــد بعلــت مــرگ برخــي از بيمــاران در ســنين كودكــي باشــد.

♣نكتــه كنكــوري=  بســامد )Frequency( يــا فراوانــي، اصطلاحــي عمومــي اســت و از نظر علمــي اختصاصي 
نميباشــد هــر چنــد در ژنتيــك جمعيــت و محاســبه فراواني آلــل و ژن متــرادف بــا واژه Incidence ميباشــد.
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ــاي  ــوان بارداريه ــر بت ــي هســتند. اگ ــده داراي ناهنجــاري كروموزوم ــايي ش ــاي شناس ــام بارداريه  7-5% از تم
شناســايي نشــده را نيــز محاســبه و بــه ايــن ارقــام افــزود مشــخص ميشــود كــه درصــد زيــادي از ســقطها داراي 

ناهنجاريهــاي كروموزومــي )مكيروســكوپي و ريــز مكيروســكوپي( هســتند. 
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ناهنجاريهــاي ژنتكيــي حداقــل در 2%تمــام نــوزادان حضــور داشــتند و 50 %  از نابيناييهــا و ناشــنواييهاي دوران 
بچگــي را بــه خــود اختصــاص ميدهــد. ايــن ناهنجاريهــا همچنيــن 5 % افــراد 25 ســاله را درگيــر مكينــد.
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