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 معرفی درس:

 

 ،یاختلالات وراثت  مدیریت و صیدر تشخمهندسی ژنتیک استفاده از اصول  و  یپزشک کیبه منظور فهم نقش ژنت

 کیحیط ه پیراپزش تمام همکاران و همچنین آشنایی با انواع اختلالات ژنتیکی و نحوه بررسی آنها در آزمایشگاه 

نس تت  انیدانشجو یو آگاه ییاز ارائه درس آشنا یهستند. هدف کل یانسان کیژنت یا نهیدرک اصول زم ازمندین

 .باشد یم لیبه موارد ذ

 

 عناوین کلی این درس شامل موارد زیر می باشد :
 

 

 ونیموتاس (1

  سمیمرف یپل (2

 (1) یکیژنت یهایماریب یمولکول سمیمکان (3

 (2) یکیژنت یهایماریب یمولکول سمیمکان (4

  قوانین وراثت و کاربرد احتمالات در الگوهای وراثت (5

 1توارث اتوزومال غالب و مغلوب ؛یوراثت تک ژن یالگو (6

 غالب و مغلوب Xوابسته به   توارث ؛یوراثت تک ژن یالگو (7

 1 کیتوژنتیس (8

 واحد  2 :  تعداد واحد ژنتیک پزشکینام درس :   

 ساعت 34:   مدت زمان ارائه درس کارشناسی ارشد    مقطع :

 بیوتکنولوژی رشته تحصیلی: 

  مسئول برنامه : معاون آموزشی

بخش  ژنتيک  -ده پزشكي دانشك

 پزشكي

 اهداف و معرفي درس
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 2 کیتوژنتیس (9

 جمعیت ژنتیک (10

 ایمنوژنتیک (11

 یچند عامل یکیژنت یها یماریب (12

 از تولد شیپ صیتشخ یو مولکول یسلول یها روش (13

 مشاوره ژنتیک اصول (14

 درمانی  ژن (15

 های ژنتیک انسانی تازه (16

 

 

 اهداف کلی : 
 

 ابزاره ای ژنتی کی، اهمیت ژنتیک پزشکی، تقسیم سلول و چرخه س لولتی بتواند با دانشجو در پایان دوره بایس

ی و میتوکن دریای ،xوابس ته ب ه  اتوزوم ال، ،قوانین مندل و الگوی وراثت تک ژنی ،پلی مرفیسم ،مولکولی انسانی

یه ای ه ا، و بیمار ماختلالات  کروموزومی، روشهای مطالعه کروموزو و سیتوژنتیک، ناهنجاری آنها، بیماریهای مهم

روش های   ، بیماریهای ژنتیکی مرب و  ب ه هموگل وبین،ژنتیک سرطان،  بیماریهای ژنتیکی چند عاملیآنها،  مهم

 روشهای مهم ژن درمانی در انسان آشنا گردد.  و تشخیص پیش و پس از تولد

 

 اهداف میانی

 

 آنها را بیاموزد.  تفسیراهمیت و  آشنا گردد و یژنتیکجهش مفهوم  با دانشجو باید -1

 

  اهداف اختصاصی 

 دانشجو بايد بتواند:

 .با انواع تغییرات ژنوم انسان آشنا شود 

  دد.رآشنا گ جهشبا مفهوم 

 طبقه بندی آنها را بشناسد.  جهش ها و  انواع 

  .منشاء ايجاد جهش ها را نام ببرد 

  نحوه ترمیم جهش و سیستم ترمیمDNA  .را مختصراً شرح دهد 

 Hot point mutation .ژنوم انسان را بشناسد 

 .شدت اثر بیماريزايی جهش های مختلف را بتواند تا حدی مقايسه کند 

 .اصول نوشتن و  نامگذاری جهش ها را بداند 
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 آنها را بیاموزد. کاربردژنتیکی آشنا گردد و اهمیت و  م  پلی مورفیسم با مفهو دانشجو باید -2

 

  اهداف اختصاصی 

 واند:دانشجو بايد بت

  دد.رآشنا گ پلی مورفیسم با مفهوم 

 طبقه بندی آنها را بشناسد و پلی مورفیسم ها  انواع. 

 .کاربردهای انواع پلی مورفیسم ها را شرح دهد 

 .با مفهوم پزشکی شخصی آشنا گردد 

 .با مفهوم فارماکوژنتیک به طور مختصر آشنا گردد 

 اصول تشخیص هويت در پزشکی قانونی را شرح دهد. 

  نحوه بررسی هويت نمونه های بیولوژيک در آزمايشگاه آشنا شود.با 

 
 

 آشنا شود. اساس مولکولی و بیوشیمایی و نحوه تشکیل بیماریهای ژنتیکی دانشجو بایستی با -4و 3

 

  اهداف اختصاصی 

 دانشجو بايد بتواند:
  شرح دهد.تاثیر موتاسیون برروی عملکرد پروتئین را 

 ژنتیکی را توضیح دهد. یی بیماريهااساس مولکولی و بیوشیمیاي 

 .عملکرد مولکولی جهش های متفاوت را با يکديگر مقايسه کند 

  شرح دهد.اساس مولکولی بیماريهايی که بر اثر نقص آنزيمی رخ می دهند را 

 .بیماريهای ژنتیکی با نقص آنزيمی را نام ببرد 

 ی دهد را مول رخ و نقل و انتقال پروتئین در سل اساس بیماريهای ژنتیکی که بر اثر نقص در پروتئن های گیرنده
 . شرح دهد

   یح دهد.پروتئین های ساختاری را نام برده و اساس مولکولی آن را توض ربیماريهای ژنتیکی با نقص د 

   اساس مولکولی بیماری هایNeurodegenerative .را توضیح دهد 

 
 

را  و الگوی وراثت تک ژنی کاربرد آمار و احتمالات و ددآشنا گر شجره نامهو قوانین مندل  با دانشجو باید -5

 فرا گیرد. 

 

  اهداف اختصاصی 

 دانشجو بايد بتواند:

   .قوانین اول و دوم مندل را توضیح دهد 

  .رابطه غالب و مغلوبی را توضیح دهد 

  بیان کندعلائم مورد استفاده در رسم شجره نامه را . 

  .نحوه تهیه شجره نامه را توضیح دهد 

  .عوامل تاثیر گذار بر الگوی شجره نامه را توضیح دهد 

  منظور از نفوذ(Penetrance)  و تجلی(Expressivity)   .را توضیح دهد 
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 پلیوتروپی را با ذکر مثال توضیح دهد 

 

 . را بیاموزد آن و بیماریهای مهم  آشنا گردد ی آنهاژگیهایو وتوارث اتوزومی غالب و مغلوب  بادانشجو باید  -6
 

  اهداف اختصاصی 

 دانشجو بايد بتواند:

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

  نوروفیبروماتوز و آکندروپلازی را توضیح دهد.  -نحوه توارث بیاريهای هانتینگون 

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

  .ويژگیهای وراثت اتوزومال مغلوب را نام ببرد 

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

  .نحوه توارث سیستیک فیبروز را توضیح دهد 

  .نقش هم خونی در ايجاد بیماريهای اتوزوم مغلوب را شرح دهد 

 
 

 آشنا شود.  های مهم ها و بیماری ویژگیبا  را بیاموزد و غالب و مغلوب  Xبسته به توارث وا دانشجو بایستی -7
 

  اهداف اختصاصی 

 دانشجو بايد بتواند:

   .وراثت وابسته به جنس را تعريف کند 
  لیون در مورد غیر فعال شدن کروموزوم فرضیهX  .را توضیح دهد 

  نتايج حاصل از غیر فعال شدن کروموزومX د. را توضیح ده 

  از روی شجره نامه الگوی وراثت وابسته بهX  .مغلوب را تشخیص دهد 

  از روی شجره نامه الگوی وراثت وابسته بهX  .غالب را تشخیص دهد 

  نحوه توارث سندرومX    .شکننده را توضیح دهد 

 

 

 وموزومها کروندی نوارب ،ها روشهای مطالعه کروموزوم، نحوه تهیه کاریوتیپ، سیتوژنتیک بادانشجو بایستی  -8

  آشنا گردد.بررسی اختلالات کروموزومی 

 

  اهداف اختصاصی 

 دانشجو بايد بتواند:

  .اهمیت سیتوژنتیک را در سقط های مکرر خودبخود و ساير بیماری ها انسان شرح دهد 

  .نحوه تهیه کاريوتیپ  را شرح دهد 

 های مختلف نوار گذاری کروموزوم ها را شرح دهد.  روش 

 اهنجاريهای تعداد کروموزوم را نام ببرد و علل ايجاد آنها را شرح دهد. انواع ن 
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 Isochromese ايزوکروموزوم  و را با رسم شکل نشان دهدXq ا شرح و ارتباط آن سندرم ترنر ر

 دهید. 

  .واژگونی را تعريف و انواع آن را نام ببرد 

 را شرح دهد.  هاهای غیر طبیعی در واژگونینحوه تولید گامت 

 ابجايی را تعريف کند. ج 

 دهد.  را شرحو تأثیر آن در بارداری  کروموزومی های غیر طبیعی در جابجايینحوه تولید گامت 

 

 روموزوم های جنسیاختلالات کروموزوم های اتوزوم و نحوه تعیین جنسیت و اختلالات ک با دانشجو باید -9

 آشنا گردد. 

 

  اهداف اختصاصی 

 دانشجو بايد بتواند:

  لائم سندروم  داون را نام ببرد. ع 

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

  .مشاوره ژنتیک در برخورد با خانواده دارای فرزند سندروم داون را شرح دهید  

  را شرح دهد.  13و تريزومی  18تريزومی 

  .علت ايجاد سندروم فرياد گربه را شرح دهد 

 ه تعیین جنسیت در انسان را شرح دهد. نحو 

  ساختمان کروموزومy   .را شرح دهد 

  ساختمان کروموزومx  .راشرح دهد 

 کلاين فلتر، سندروم  های سندروم باxyy 47   تريزومی ،x  علت ،  ارانفنوتیپ بیم ،سندروم ترنرو

  .آنها آشنا گرددسیتوژنتیک بیماری و شیوع 

  و علل پیدايش آنها را شرح دهد.  هر مافروديسم کاذب و واقعی 

 

 تیکی آشنادانشجو بایستی با اصول ژنتیک جمعیت و قوانین آمار و احتمالات در محاسته خطر بیماریهای ژن -10

 شود.

 

  اهداف اختصاصی 

 دانشجو بايد بتواند:

 .با مفهوم ژنتیک اجتماعی آشنا شود 

 ينبرگ آشنا شود.وا-با مفهوم تعادل هاردی 

 فراوانی های آللی را فرا گیرد. نحوه محاسبه 

 .نحوه محاسبه فراوانی های جمعیتی را فراگیرد 

 اينبرگ آشنا شود.و-با عوامل برهم زننده تعادل هاردی 

 .تاثیر مهاجرت در ژنتیک جمعیت را شرح دهد 

 .تاثیر انتخاب طبیعی در ژنتیک جمعیت را شرح دهد 
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 رح دهد.تاثیر ازدواج های خويشاوندی در ژنتیک جمعیت را ش 

  اثرdrift  .در تغییر فراوانی های آللی را شرح دهد 

 

 . آشنا شود اصول ایمونوژنتیک و نحوه سازماندهی ژنهای سیستم ایمنی با  دانشجو بایستی -11

 

  اهداف اختصاصی 

 دانشجو بايد بتواند:

 .با مبحث تنوعات ژنتیکی در ژنهای مرتبط با سیستم ايمنی در افراد مختلف آشنا گردد 

 .جايگاه ژنهای کد کننده ايمونوگلوبولین ها را بشناسد 

  .با فرايند نوترکیبی سوماتیک آشنا گردد 

 .تفاوت سازماندهی ژنهای سیستم ايمنی با ساير ژنها را شرح دهد 

  نحوه بیان گیرنده هایT-cell .را شرح دهد 

  نحوه بیان گیرنده هایB-cell .را شرح دهد 

 ده هایتفاوت سازماندهی ژنهای گیرن B-cell   وT-cell  کديگر را شرح دهد.يبا 

  با اساس ژنتیکی سیستمHLA .آشنا گردد 

 .آنزيم های درگیر در فرايند نوترکیبی سوماتیک را بشناسد 

  فرايندclass switching .را شرح دهد 

  

 

 دانشجو بایستی با بیماریهای ژنتیکی چند عاملی آشنا شود.  -12

  

  اهداف اختصاصی 

 بايد بتواند: دانشجو

  .صفات چند عاملی را توضیح دهد 

  .اصول ژنتیکی بیماريهای چند عاملی را شرح دهد 

  .نحوه تطابق صفات چند عاملی با الگوی توزيع نرمال در جامعه را توضیح دهد 

 .اهمیت مطالعات خانوادگی در تعیین نقش متقابل محیط و وراثت را شرح دهد 

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

  .نحوه تعیین میزان توارث پذيری يک صفت را شرح دهد 

  آشنا گرددبرخی از صفات که نحوه توارث آنها به صورت صفات چند عاملی است با . 

 انواع مطالعات ژنتیکی جهت يافتن ژن های دخیل در بیماری های چند عاملی را شرح دهد. 

 

 ا بیاموزد. و پس از تولد ر تولدتشخیص پیش از سلولی و مولکولی به کار رفته در شجو بایستی روشهای دان -13

 

  اهداف اختصاصی 
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 دانشجو بايد بتواند:

  را شرح دهد. تولدکاربردهای تشخیص قبل از 

  يلی ) آزمايشهای تهاجمی شامل : آمینوسنتز، نمونه گیری از و تولدمتدهای تشخیص قبل از
غربال  ئین ویک، کوردوسنتز، آزمايشات غیر تهاجمی غربال سرم مادری برای سنجش آلفا فیتوپروتکوريون

 سه گانه( و الکتروسونوگرافی را بداند. 

 را بیان کند.   ولدتهای در حال ظهور برای تشخیص قبل از تکنولوژی 

  سیتوژنتیک ، سنجش بیوشیمیايی ، آنالیز ( مطالعات آزمايشگاهیDNA  را ش ).رح دهد 

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

 نوزادان را شرح دهد. گریغربال 

  هتروزيگوتها را شرح دهد.شناسايی  و بالغین گریغربالروشهای 

 

 

 تی اصول مشاوره ژنتیک را بیاموزد.دانشجو بایس -14 

 

  اهداف اختصاصی 

 دانشجو بايد بتواند:

 را شرح دهد. تولدوره ژنتیکی برای تشخیص قبل از مشا  

 جمعیت بر روی بیماريهای ژنتیکی را شرح دهد. گریغربال 

 .با اصول مشاوره ژنتیک جهت غربالگری بالغین آشنا گردد 

 .با اهمیت نقش مشاوره ژنتیک در تشخیص های پیش از تولد آشنا گردد 

 .با اصول اخلاقی در مشاوره ژنتیک آشنا گردد 

 ايد و کاربردهای مشاوره ژنتیک را شرح دهد.فو 

 
 

 های مهم آشنا شود. با مثال های مهم ژن درمانی در انسان همراه با روش دانشجو بایستی -15

  

  اهداف اختصاصی 

 دانشجو بايد بتواند:

  .تفاوت درمان بیماری های ژنتیکی و ژن درمانی را شرح دهید 
 ا شرح دهد. وضعیت فعلی درمان بیماری های ژنتیکی ر 
  .ملاحظات ويژه درمان بیماريهای ژنتیکی را توصیح دهد 

  .استراتژيهای درمانی را شرح دهد 

  .درمان ناهنجاريهای متابولیسمی را شرح دهد 

  .درمان در سطح پروتئین را شرح دهد 

  .اصلاح ژنوم سوماتیک با پیوند را شرح دهد 

  .ژن درمانی را شرح دهد 

 ن را بیان نمايد. های انتقال ژاستراتژی 

  .خطرات ژن درمانی را شرح دهد 
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 نحوه ژن درمانی نقص ايمنی مرکب شديد ، هموفیلیD دنوزين د        ، ديستروفی عضلانی دوشن، کمبود آ    
 آمیناز را شرح دهد. 

  .در مورد سیستم های ويرايش ژنی خصوصاً سیستم کريسپر توضیح دهید 

 

 

 از یافته های جدید در علم ژنتیک آشنا گردد.دانشجو بایستی با مواردی  -16
 

  اهداف اختصاصی 

 :دانشجو بايد بتواند

  با تکنولوژيهای جديد در زمینه تعیین توالیDNA .و کاربردهای آنها آشنا شود 

  روشNext Generation Sequencing .و مزيت ها و معايب آن را را به اختصار شرح دهد 

  با کاربردهای روش Whole Exome Sequencing  .آشنا شود 

  روشNon-Invasive Prenatal Testing .و مزيت ها و معايب آن را را به اختصار شرح دهد 

  با تکنوژیMicroarray  .و کاربردهای آنها آشنا شود 

  با مفهومAptamer .آشنا شود و کاربرد آن در علوم زيستی را شرح دهد 

 لگری متابولیک نوزادان و تکنولوژی با روش جديد بررسی های بیوکمیکال جهت غرباLC-MSMS  آشنا

 .شود

  با اصول اولیهNutrigenomics .آشنا گردد 

 

 
 
 
 

 

 

 :روش آموزش
 

 Power توسط اساتید با استفاده از امکانات کمک آموزشی نظیر همراه با پرسش و پاسخ آموزش به روش ارائه سخنرانی

Point  ه به دانشجويان می باشد.از مباحث مربوط درسنامه اساتیدو دادن 
 

 :شرایط اجراء
 

  امکانات آموزشی بخش 

  اسلايد پروژکتور، Power Point و کامپیوتر 

 

 

   آموزش دهنده 

 پزشکی ژنتیک اعضاء هیات علمی گروه 

 روش آموزش و ارزیابي
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 نحوه ارزشیابی
 و تشريحی ایچند گزينهبصورت  پايان ترم کتبی میان ترم و امتحان 

 

 

  کلنحوه محاسته نمره  

  

 کل نمره  %50   میان ترم امتحان 

 کل نمره   %50               پايان ترم امتحان 

 

 

 مقررات 
 14                حداقل نمره قبولی 

 

 

 

 

 

 

 

 

  :منابع اصلی درسی

 

1) Genetics in Medicine, J.S Thompson and M.W. Thomson 

2) Elements of Medical Genetics, A.E.H. Emery & R. F. Mueller 
3) Molecular Cell Biology; 7th (seventh) Edition by Lodish, Harvey, Berk, Arnold  

 

 

 ( درسنامه اساتید4
 

 

 
 

 

 

 انشكده پزشكي شيرازد -عاون آموزشي گروه ژنتيک پزشكيم -تهيه کننده و هماهنگ کننده : دکتر مونا انتظام

 منابع


