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 ژنتيك و سلامت
 

 دكتر خسرو رفائي شيرپاك
 دانشكده بهداشت و انستيتو تحقيقات بهداشتي دانشگاه علوم پزشكي تهران

 هداف درس  ا

   : د فراگيرنده، پس از گذراندن اين درس، بتواندنتظار مي روا
 دليل اهميت پرداختن به علم ژنتيك را براي دست اندر كاران سلامت جامعه توضيح دهد ¾

ساختار ژنتيكي انسان را به اختصار شرح داده و مفاهيمي چون فنوتيپ، ژنوتيپ، تقسيم ميتوز و ميوز را                   ¾
 توضيح دهد

و تعدادي از شايعترين اختلالات مربوط به آن ها را نام برده و شرح                 طبقه بندي بيماري هاي ژنتيكي       ¾
 مختصري از هريك از آن ها بيان كند

 پيشرفت هاي حاصل شده در ژنتيك مولكولي را با شرح مختصري از هر كدام نام ببرد ¾

ر  و عوامل موثر بر ثبات ژنها د     Hardly- Weinbergژنتيك جمعيت و تكامل را تعريف كرده و قانون           ¾
 جامعه را توضيح دهد 

 غربالگري ژنتيك و مشاوره ژنتيك را شرح دهد ¾

 نقش بالقوه مطالعات ژنتيكي را در مراقبت هاي بهداشتي توضيح دهد ¾

 واژه هاي كليدي  

  ،كروموزوم، اختلالات ژنتيكيDNAژنتيك، سلامت، ژن، 

 مقدمه
د، اختلالات  نير نوزادان مي گرد  ارثي كه منجر به مرگ و م           بروز بيماري هاي واگير و غير        كاهش با

. ژنتيكي، نسبت قابل توجهي از علل مرگ و مير نوزادان را در كشورهاي توسعه يافته به خود اختصاص داده است                    
علاوه بر اين پيشرفت هاي حاصل در علم ژنتيك، دانشمندان را قادر ساخته است با شناخت و تغيير در ساختار                        

جانوران به پيشرفت هاي قابل توجهي در پزشكي، كشاورزي، بهداشت محيط،             ژنتيكي تك سلولي ها، گياهان و       
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نظير انسولين و بازيافت زباله ها و فاضلاب ها توسط باكتري هايي كه در             ساخت هورمون هايي   .  نائل آيند ...  تغذيه و   
موش، توليد  ي انساني با بهره گيري از موجودات ديگري نظير             ژنوم آن ها دستكاري شده است، ساخت بافت ها        

بلكه كيفيت غذائي   انواع بذرهاي معمولي     چند برابر   نه تنها   بذرهايي كه در مقابل آفت ها مقاومند و محصولشان           
كنند و لقاح مصنوعي آن ها، كشف         كه گوساله هاي نر يا ماده ايجاد مي            هايي، جداسازي اسپرم   بالاتري نيز دارند   

 پديده كلونينگ فقط تعداد اندكي از نمونه هاي بسيار زياد           و ارداريبيماري هاي كروموزومي يا ژنتيكي قبل و حين ب       
 .پيشرفت هاي حاصل شده در علم ژنتيك هستند

 هميشه مورد توافق همگان نبوده و در بعضي موارد معتقدند كه نه تنها به رفاه                ، پيشرفت ها  و اين كشفيات 
. و اخلاقي فراواني را به دنبال خواهد داشت       و سلامت انسان نمي انجامد بلكه مشكلات زيست محيطي، بهداشتي           

 منجر به   ممكن است براي مثال دستكاري در تركيب ژن هاي گياهان و امتزاج اين ژن ها با گونه هاي ديگر گياهي                 
ي شود كه اكوسيستم را با مخاطره و يا تغييرات جدي روبرو كند و همچنين                   انآمدن انواع خاصي از گياه       پديد

 .انسان با بحث هاي اخلاقي و چالش هاي بسيار زيادي روبرو مي باشد) شبيه سازي(ينگ پديده اي مثل كلون
آورد و روز به    علم ژنتيك روز به روز جايگاه محكم تر و مهم تري را در سلامت و بيماري انسان به دست مي                    

، (Cytogenetic)روز تخصصي تر شده و شاخه هاي مختلفي در اين علم به وجود مي آيند؛ مثل ژنتيك سلولي                    
ژنتيك بيوشيميايي، ژنتيك باليني، ژنتيك ايمني، ژنتيك ميكروبي و ژنتيك جمعيت و بديهي است كه كار در اين                    

  .زمينه ها بستر مناسبي براي پيشگيري و درمان بسياري از بيماري هاي ژنتيكي فراهم آورده است

 ساختمان ژنتيكي انسان
در هسته سلول هر    .  اين ساختار را از كل به جز، بررسي مي كنيم         براي درك بهتر ساختار ژنتيكي انسان،       

 جفت جنسي   يك غيرجنسي و      ها جفت از اين كروموزوم     22.  كروموزوم وجود دارد  )   جفت 23( عدد   46انسان  
كه توسط پروتئين هاي     DNAهر كروموزوم متشكل است از زنجيره دو رشته اي          .  هستند)  xو  y ي   هاكروموزوم(

بازهاي آلي موجود در هر     .   از توالي بازهاي آلي به وجود آمده است         DNAهر زنجيره   .  ده است خاصي پوشيده ش  
 در دو رشته    .(T) و تيمين    (C)  ، سيتوزين (G)انين  و، گ (A)ي آدنين    ها فقط چهار نوع هستند به نام      DNAرشته  

در مقابل آدنين و      تيمن هميشه     . اين بازها دو به دو با هم جفت مي شوند            DNA  مقابل هم در يك مولكول     
  .انين قرار مي گيردوسيتوزين هميشه در مقابل گ

يعني هر ژن، توالي خاصي از زوج هاي بازهاي        .   مي باشد DNAهر ژن كه واحد وراثت است قطعه اي از          
 و  A-T  ،T-A  ،G-C  همانطور كه اشاره شد فقط چهار شكل از پيوند بازهاي آلي قابل تصور است يعني               .  آلي است 

C-G  .اما وقتي بدانيم كه هر ژن مي تواند شامل         .   تعداد محدود نمي تواند رموز بي شمار ژنتيكي را توجيه كند           اين
 هر  ،در هر ژن  .   ميليارد زوج باز آلي دارد موضوع روشن خواهد شد          3 تقريباً   DNAهزاران زوج باز آلي باشد و هر        

) تركيب هاي سه زوجي ديگر از بازهاي آلي      (يگر  سه زوج باز آلي مثل كلمه اي عمل مي كند كه وقتي كنار كلمات د            
اين اسيدهاي  .  قرار مي گيرند رمز ژنتيكي را مي سازند كه نهايتاً منجر به ساخت يك مولكول اسيد آمينه خواهد شد                 

آمينه به نوبه خود ساخت هزاران نوع پروتئين ازجمله آنزيم ها را به عهده خواهند داشت كه در شكل گيري و                          
 بدن نقش دارند و بر اساس اينكه دستور ژنتيكي چه مي باشد بعضي سلول ها به سلول هاي عصبي،                    تنظيم اعمال 
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نهايتاً به يك انسان با خصوصيات منحصر به فرد          ...  بعضي ديگر به عدسي چشم، تعدادي به دريچه هاي قلب و             
اني كه شناسايي نقشه كامل     پروژه ژنوم انس  .   ژن شناسايي شده است    100000در هر انسان حدود     .  تبديل مي شوند 

ساختار ژنتيكي انسان را مي توان به كتابي        .   به پايان برسد   2005ژني انسان را بر عهده دارد قرار است تا  سال              
 :تشبيه كرد

هر فصل هزاران داستان را به نام ژن ها در بر            .   فصل به نام كروموزوم دارد      23فرض كنيد اين كتاب      
 كودونهر پاراگراف از كلماتي شكل گرفته اند كه به نام           .   تشكيل شده است    هاييرافهر داستان از پاراگ   .  مي گيرد

اگر كتاب ژنوم انساني    .  ناميده مي شوند و هر كلمه از حروفي تشكيل مي شود كه به نام بازهاي آلي ناميده مي شوند                
ا به پايان برسانيم و اگر هر حرف آن به          در يك ثانيه بخوانيم، به يك قرن فرصت احتياج داريم تا آن ر            را با سرعت هر كلمه      

 در هسته    هاكروموزوم.   كيلومتر پيدا خواهد كرد    1200 متر يك ميلي متر از هم رديف كنيم طولي برابر             فاصله يك ميلي  
جفت هستند بنابراين هر ژن بر روي يك كروموزوم با ژن مقابل خود بر روي كروموزوم ديگر                  سلول به صورت جفت     

 براي  د را فر و اگر مشابه نباشند      (AA)  هموزيگوتد را   فردهد كه اگر با هم مشابه باشند        يل مي  جفت ژني را تشك   
م بر  ه ناميده مي شود كه اثر اين ژن هم بر روي افراد هموزيگوت و               غالبوقتي ژني   .   گويند هتروزيگوتآن ژن   

. روي افراد هموزيگوت باشد    ناميده مي شود كه اثرش فقط بر         مغلوبروي افراد هتروزيگوت ظاهر شود و وقتي         
گاهي اوقات يك صفت خاص در انسان محصول عملكرد چند ژن به طور همزمان و با هم مي باشد به اين گونه                       

نمونه هايي از صفاتي كه توسط چند ژن كنترل مي شوند         .   اطلاق مي شود  (Multiple gene)  ي متعدد  هاژن،   هاژن
قاومت در برابر بيماري ها، فشار خون شرياني، ميزان ضربان قلب و           شامل رنگ پوست، قد، وزن، طول عمر، درجه م        

بعضي از آن ها ممكن    .   اشغال كنند   هامتفاوتي را بر روي كروموزوم    ي   ممكن است جايگاه ها    هااين ژن .  دنمي باش...  
.  باشند پراكنده شده )  ي غيرهمولوگ  هاكروموزوم(ي متفاوتي    هااست به صورت گسترده اي بر روي زوج كروموزوم         

 .دناميده مي شو(Penetrance)  ژنفوذ نشخصي بروز مي كند به نام مد فرميزاني ازيك صفت ژنتيكي خاص كه در 
جهش اين تغيير   .  ژن ها معمولاً ثابت هستند اما گاهي ژن هاي طبيعي به ژن هاي غيرطبيعي تبديل مي شوند                 

 محسوب مي شود ميزان جهش هاي طبيعي با        جهش، جزو پديده هاي منظم طبيعت     .   ناميده مي شود  )موتاسيون(
از قبيل اشعه ماوراء بنفش، رادياسيون و سرطان زاهاي شيميايي، افزايش            )  موتاژن هايي(مواجهه با جهش زاهايي     

 .مي يابد

 ژنوتيپ و فنوتيپ

 به تظاهرات خارجي اين ساختار ژنتيكي اطلاق          فنوتيپ به تمامي ساختار ژنتيكي هر فرد و            ژنوتيپ
ژنوتيپ در زمان تشكيل تخم مشخص مي شود و در تمام طول زندگي ثابت باقي مي ماند ولي فنوتيپ                     .  مي شود

 بنابراين ژنوتيپ   ....ممكن است از زمان جنيني تا بزرگسالي تغيير كند مثل قد، وزن، توده عضلاني، شكل بدن و                    
ماده ژنتيكي را مي توان به تكه اي از گِل            .جنبه تغييرناپذير و فنوتيپ جنبه تغييرپذير مواد ژنتيكي انسان هستند           

 قوام و خصوصيات شيميايي اين تكه گل ثابت است اما سفالگر مي تواند آن را                ،وزن، حجم :  سفالگري تشبيه كرد    
 . پزشكي علم مديريت بر فنوتيپ انسان استبنابراين گفته مي شود كه . به اشكال مختلف در آورد
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 تقسيم سلولي

 ميتوز و ميوز: نوع استتقسيم سلولي بر دو 
 سلولي از طول به دو كروموزوم خواهر         نوعي از تقسيم سلولي است كه در طي آن هر كروموزومِ           :ميتوز  

) سلول هاي در حال شكل گيري    ( تقسيم مي شود و هر كدام از آن ها به يكي از سلول هاي دختر                كروماتيدبه نام   
ان مقدار و همان نوع از كروموزوم هاي خواهر را دارا خواهد            در طي اين روند هر سلول دختر درست هم         .  مي روند

سلول هاي جنسي از طريق تقسيم      .  اين نوع تقسيم در همه سلول ها به جز سلول هاي جنسي اتفاق مي افتد              .  بود
 .ميوز تكثير مي يابند

 از  اين شكل .   در تقسيم ميوز دو تقسيم سلولي و فقط يك تقسيم كروموزومي صورت مي گيرد                :ميوز  
ي آن ها نصف    هاحاصل اين تقسيم سلول هايي هستند كه تعداد كروموزوم          .   نامندنيز مي تقسيم را تقسيم كاهشي      

 .اتفاق مي افتد) اسپرم و تخمك(اين نوع تقسيم در سلول هاي جنسي انسان . باشدي سلول اصلي مي  هاكروموزوم

 طبقه بندي اختلالات ارثي
 .گروه كلي دسته بندي كرداختلالات ارثي را مي توان در سه 

 الف ـ اختلالات كروموزومي
  يا اختلالات تك ژني (Unifactorial) ك عامليتب ـ بيماري هاي 

 ج ـ بيماري هاي چند عاملي

 اختلالات كروموزومي
اختلالات كروموزومي ممكن است در يكي از والدين وجود داشته باشد و به فرزندان منتقل شود ولي                     

جنين هايي كه در زمان    %  50  .)3(در طي تشكيل تخم به وقوع بپيوندند        و  چ سابقه خانوادگي    ممكن است بدون هي   
بايد به خاطر داشت    .  كروموزومي داشته باشند در سه ماهه اول خود به خود سقط خواهند شد               لقاح ناهنجاري هاي 

ست با اثرات سوئي بر      د در مراحل بعدي زندگي رخ دهند كه البته ممكن ا              نكه اختلالات كروموزومي مي توان    
 .سلامتي نيز همراه باشند

ي اتوزومال   هاي جنسي رخ دهند يا در كروموزوم        هااختلالات كروموزومي بسته به اينكه در كروموزوم       
ي جنسي يا اتوزومال انواع اختلالات چه از نظر            ها، طبقه بندي مي شوند و در هر يك از كروموزوم           )غيرجنسي(

 . برخي از اَشكال اين اختلالات در زير شرح داده شده اند. ممكن است رخ دهدساختار و چه از نظر تعداد

   (Non-disjunction) ـ جدانشدن 1

 در اين نوع اختلال، يكي از جفت كروموزوم ها از هم جدا شده و هر دو با هم به يك قطب هسته منتقل                       
 47 عدد براي يكي و       45مثلاً  .  واهند داشت ي نامساوي خ   هامي شوند و بنابراين سلول هاي دختر تعداد كروموزوم       

 نباشند  هاپلوئيداختلالات عددي كروموزوم كه در آن تعداد كروموزوم ها درست برابر با تعداد                .  عدد براي ديگري  
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 تريزومي كروموزوم داشته باشد     3 كروموزوم،   2اگر جفت خاصي از كروموزوم به جاي        .   ناميده مي شوند  آنوپلوئيدي
 . نام مي گيردمونوزومي و اگر در هر جفتي از كروموزوم فقط يك كروموزوم موجود باشد به نام ناميده مي شود

  ـ جابجايي 2

 گاهي در طي تقسيم هسته اي قسمتي از يك كروموزوم مي شكند و به كروموزوم ديگري كه با                         
 .نيست مي چسبد به اين پديده جابجايي مي گويند) همولوگ(كروموزوم اول، همگن 

  حذف   ـ3

 بنابراين يكي يا تعدادي از      . حذف شود  پيتويدر اينجا قسمتي از كروموزوم ممكن است جدا شده و از كار           
 . اگر اين قسمت جدا شده بزرگ باشد ممكن است با ادامه حيات مغايرات داشته باشد.ژن ها از بين خواهند رفت

  ـ دوتايي شدن  4

 .ي شوند كه به نام دوتايي شدن ناميده مي شودگاهي دو ژن در يك كروموزوم، همزمان ظاهر م

  ـ واژگوني 5

 . گاهي اوقات قطعه اي از كروموزوم برعكس مي شود و رديف ژني در اين كروموزوم به هم مي خورد

  ـ ايزوكروموزوم ها 6

گاهي به خاطر تقسيم اشتباه يعني تقسيم عرضي به جاي تقسيم طولي كروموزوم هايي پديد مي آيند كه                  
 . نظر ساختماني اشكالاتي دارنداز

  )موزائيكي شدن( ـ موزائي سيسم 7

در اين شكل كروموزوم هاي سلول هاي بدن و بنابراين سلول هاي بدن از نظر ژنتيكي به دو يا چند دسته                   
چنين پديده اي ممكن است در طي جهش ژنتيكي و يا جدا نشدن در طي دوره جنيني با ديرتر                     .  تقسيم مي شوند 

 .بيفتداتفاق 

 بيماري هاي مربوط به كروموزوم هاي اتوزومال 
 

 )سندروم داون (21تريزومي 

در همه نواحي دنيا و در ميان همه گروه هاي          .  ي اتوزومي در انسان است     هاشايعترين اختلال كروموزوم  
 افزايش سن    ميزان بروز آن با افزايش سن مادر و نه         . تولد زنده است   700در هر   يك  نژادي رخ مي دهد شيوع آن      

)  تولد 50 در هر    10 تا   4%  (2-5 سالگي   40 سالگي ميزان بروز آن به دو هزار و پس از            20در  .  پدر افزايش مي يابد    
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.  عدد است  47 اضافي در سلول هاي بدن وجود دارد يعني مجموع كروموزومها            21يك كروموزوم   در اين اختلال    .  است
ي ديگر   ها اضافي به يكي از كروموزوم     21 مي دهد يعني كروموزوم      رخ 21جابجايي كروموزوم   )  موارد%  5در  (گاهي  

 عدد مي باشد ولي اختلال، همچنان      46   هامي چسبد و تعداد كلي كروموزوم    )  22 يا   21،  15،  14،  13مثل كروموزوم   (
عضي ي بدن بيمار تريزومي دارند و ب        هام وجود دارد يعني بعضي از سلول       يسموارد، موزائي س  %  3در  .  وجود دارد 

موارد يكي از والدين دچار جابجايي متوازن خواهند بود كه در صورت تشخيص             %  40 تا   20در  .  ديگر طبيعي هستند  
 بررسي قرار گيرند تا كسي كه در معرض خطر داشتن             موردچنين امري، ديگر افراد درجه يك خانواده نيز بايد            

 .فرزند مبتلاست تعيين گردد
قد كوتاه، سر گرد و كوچك،      .  تر و بالغين، به راحتي تشخيص داده مي شود        اين سندرم در كودكان با سن بالا      

، عقب ماندگي    و سست   هاي باريك و زاويه دار، گوش هاي غيرعادي، كف دست هاي كوچك، اندام هاي شل            چشم
 بدن مثل اختلالات قلبي، آترزي دستگاه گوارش          يخصوص اختلالات داخل  ه   اختلالات ديگر ب   تعداديذهني و   

 .له علائم بيماري محسوب مي گرددازجم
 

 ساير تريزومي هاي اتوزومي

و )  5000/1با ميزان بروز        (13تريزومي هـاي ديگـر نيـز در سايـر كروموزوم هـا نظير كروموزوم              
در اين تريزومي ها خطر مرگ خود به خودي در رحم مادر بيشتر از تريزومي               .  رخ مي دهد )  8000/1  (18كروموزوم  

 .د اندكي از متولّدين نيز بيش از يك سال عمر مي كنند و اغلب در دوران شيرخوارگي فوت مي نمايندتعدا.  است21
 

 مونوزومي هاي اتوزومال

 .مونوزومي هاي اتوزومال، بسيار نادر هستند و معمولاً منجر به سقط جنين خواهند شد

 اختلالات مربوط به كروموزوم هاي جنسي

 .ن سندرم هاي همراه با اختلالات كروموزوم هاي جنسي هستندسندرم هاي زير شناخته شده تري
 

 سندرم ترنر

از تخم هاي گشنيده شده با اين اختلال       %  98اما حدود   .  شايعترين اختلال كروموزومي در انسان مي باشد     
ان در  اين نوزاد .   تولد زنده دختر هستند    10000باقي مانده كه متولد مي شوند، حدود يك در         %  2سقط خواهند شد و     

بيماراني كه از اين سندرم رنج مي برند دختراني هستند         .  معرض خطر بالايي براي مرگ در دوران نوزادي مي باشند        
 به  xxكروموزوم جنسي آن ها به جاي       .   كروموزوم دارند  45 كروموزوم   46با غدد جنسي رشد نكرده كه به جاي          

نجا   (است    xoشكل   ي ا است      Oدر  غايب  كروموزوم  دهنده  نشان  جدا    .  )  حاصل  وضعيتي  چنين 
 اوليه  هنورماز نظر باليني بيماران كوتاه قد و نازا بوده، آ         .  كروموزوم جنسي است    (Non-disjunctive)نشدن  

دارند و اغلب به ساير ناهنجاري هاي مادرزادي شامل كواركتاسيون آئورت، انسداد شريان ريوي، ناهنجاري هاي                  
 .احتمال بروز سندرم ترنر با افزايش سن مادر، افزوده نمي شود. كليوي و عقب ماندگي ذهني مبتلا هستند
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  سندرم كِلاين فِلچِر

شيوع آن يك در هزار تولد زنده نوزادان پسر            .  يكي از آناپلوئيدي هاي شايع كروموزوم هاي جنسي است         
طبيعي هستند كه يك    بيماران مردان غير  .  باشد و ظاهراً با افزايش سن مادر بر ميزان بروز آن افزوده مي شود              مي 

.  جفت كروموزوم اتوزومالشان عادي است     22 ولي   (xxxy , xxy) دارند   x بيشتري كروموزوم    و تعداد   yكروموزوم  
در مايع  .  مردان خواجه اي هستند كه بيضه آن ها غيرفعال است        :  تظاهرات اصلي اين بيماري به صورت زير است          

غل و زهار بسيار كم هستند اين بيماران مبتلا به ژينكوماستي و              زير ب  ،مني، اسپرمي وجود ندارد و موهاي صورت      
 .مي باشندعقب ماندگي ذهني 

 
  xyyسندرم  

 گزارش شده است كه اين مردان رفتارهاي ضد           .   اضافه دارند   yمرداني هستند كه يك كروموزوم        
ب داراي اختلال شخصيتي    و اغل )   سانتي متر  185بيشتر از   (قد    اين مردان بلند  .  اجتماعي بيشتري خواهند داشت   

 .اين اختلال با افزايش سن مادر افزايش مي يابد.  وقوع اين سندرم يك در هزار تولد زنده پسر است.شديد هستند
 

 xxxسندرم 

اما .  تيپ خاصي را از خود نشان نمي دهند       فنواين زنان نازا نبوده و      .   اضافه دارند  xزناني هستند كه يك     
 اضافي بيشتر شود احتمال عقب ماندگي ذهني و ناهنجاري هاي مادرزادي مثل                xي   هاهر چه مقدار كروموزوم    

ميزان بروز اين اختلال با افزايش سن       .  دستگاه تناسلي غيرطبيعي، رحم و واژن خوب رشد نكرده هم بيشتر مي شود           
 .مادر افزوده مي شود

  (Mendelian Disease)بيماري هاي منِدِلي 

گروهي از بيماري ها هستند    .   يا اختلالات تك مولكولي هم ناميده مي شوند       به نام هاي اختلالات تك ژني    
جهش ژني باعث مي شود كه اطلاعات مربوط به آن ژن تغيير           .  كه به واسطه حضور ژن جهش يافته ايجاد مي شوند        

و كمبود همين    يا پروتئين هاي ناقص توليد مي كند و يا اصلاً پروتئيني توليد نمي كند              ، آن ژن  در اين صورت  .  كند
جهش ژني ممكن است از نسلي به نسل ديگر منتقل گردد و يا به               .  پروتئين باعث ايجاد علائم بيماري خواهد شد      

ايجاد شود كه در اين صورت جهشي كه در سلول زاياي پدر يا              )  اسپرم يا تخمك  (صورت خودبخود در سلول زايا      
 .د بروز مي دهدمادر رخ داده است خود را در تمام سلول هاي بدن فرزن

. سه الگوي وراثت ممكن است رخ دهد      .  اختلالات تك ژني از پدر و مادر به فرزندان قابل انتقال هستند            
هر سلول انسان   همانگونه كه قبلاً گفته شد       .  (x-linked)اتوزومال غالب، اتوزومال مغلوب و وابسته به جنس           

 و مردان   x زنان دو كروموزوم جنسي      .مي باشد سي   جفت كروموزوم اتوزومال و يك جفت كروموزوم جن        22داراي  
 .كپي دوم ژن ها بر روي يكي از زوج هاي كروموزوم قرار مي گيرد و به نام آلل ناميده مي شود.  دارندy و يك xيك 
افراد بيمار داراي يك    .   به ارث رسيدن فقط يك آلل جهش يافته براي بروز بيماري كافي است              اتوزومال غالب در  
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فرزند فرد  .  شناخته مي شوند   (heterozygous)ي و يك آلل جهش يافته هستند و به نام هتروزيگوت              آلل طبيع 
 . درصد شانس به ارث بردن آلل مبتلا و بيمار شدن را دارد50مبتلا 

به فرزند منتقل شود بيماري رخ مي دهد به        )  از هر والد يكي   ( اگر دو آلل جهش يافته       اتوزومال مغلوب در  
در اين نوع از انتقال اگر فقط يك آلل جهش يافته به              .   گفته مي شود  (homozygous)وزيگوت  چنين فردي هم  

فرزند منتقل شود او هتروزيگوت خواهد بود ولي بيماري را بروز نمي دهد بلكه فقط حامل ژن معيوب مي باشد و                       
هش يافته مغلوب هستند با     اگر دو فرد هتروزيگوت كه حامل ژن ج        .  مي تواند اين ژن را به فرزندانش منتقل كند        

 درصد شانس سالم ماندن در      25 درصد شاخص ابتلاء فرزند آن ها به بيماري،          25هم ازدواج كنند در هر بارداري        
 . درصد شانس حامل شدن وجود دارد50

از آنجايي كه مردان فقط     .   قرار دارد  x ژن جهش يافته بر روي كروموزوم        وابسته به جنس  در اختلالات   
مردان مبتلا به   .     حامل ژن جهش يافته براي بيمار شدنشان كافي است         x دارند انتقال فقط يك      xوم  يك كروموز 

 دارند و معمولاً سالم باقي مي مانند چرا         xزنان دو كروموزوم    .   ناميده مي شوند  (hemizygous)نام همي زيگوت    
 پدر دريافت مي دارند فقط در صورتي        خود را از   xكه بيشتر بيماري هاي وابسته به جنس مغلوب هستند و چون يك            

) هاي(بيمار خواهند شد كه پدرشان مبتلا به بيماري بوده و مادرشان نيز حامل ژن جهش يافته بر روي كروموزوم                     
xخود باشد . 

در اختلالات وابسته به جنس اگر مرد بيماري با زن سالمي ازدواج كند ژن معيوب به همه دخترانش                       
 درصد دخترانش حامل    50اما اگر دختر مبتلا با مرد سالمي ازدواج كند،           .  ان، سالم مي مانند  منتقل مي شود، اما پسر   

 درصد ديگر   50 درصد از پسرانش مبتلا مي شوند و        50 درصد ديگر سالم خواهند ماند،       50ژن معيوب خواهند بود و      
 برخي  1 ضمنا جدول شماره      . الگوي وراثتي اين نوع اختلالات را نشان مي دهد          1شكل شماره   .  سالم مي مانند 

 .اختلالات شايع تك ژني را نشان مي دهد

 اختلالات چند عاملي

شواهدي وجود دارد كه نشان مي دهد بيشتر بيماري هاي شايع بالغين ازجمله پرفشاري خون اوليه،                     
ت اسكيزوفرني، عقب ماندگي ذهني، زخم اثني عشر، بيماري هاي ايسكميك زودرس قلبي، ديابت و اختلالا                    

كسر كوچكي از سرطان ها واضحاً ارثي هستند          .  مادرزادي قلب جزء اختلالات چند عاملي محسوب مي شوند          
كه شامل پوليپوز فاميلي روده بزرگ، سرطان غير پوليپوزي فاميلي روده بزرگ و                 )  سندرم هاي سرطان فاميلي  (

 . بعضي از سرطان هاي تيروئيد هستند
 

پستان نيز نقش دارد، اگرچه به خاطر شيوع نسبتاً زياد اين سرطان ها،            توارث در سرطان هاي روده بزرگ و       
طريقه به ارث رسيدن اختلالات چند عاملي پيچيده        .  افتراق فاميلي بودن از غير فاميلي بودن، قدري مشكل است          

 دن بر براي مثال عواملي چون سيگار، رژيم غذايي، چاقي، ورزش نكر         .  است چرا كه عوامل محيطي نيز نقش دارند       
سهم نسبي عوامل محيطي و استعداد ژنتيكي در به وجود آوردن بيماري            .  ي بيماري ايسكميك قلب موثر هستند     رو

 .از فردي به فرد ديگر متفاوت است
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  برخي اختلالات شايع تك ژني-1جدول 

 

 الگوي وراثت ژن جهش يافته خصوصيات
فراواني در 

  تولد زنده1000
 اختلال

 Aهموفيلي  1/0 وابسته به جنس VIIIكتور فا خونريزي غيرطبيعي

 Bهموفيلي  03/0 وابسته به جنس IXفاكتور  خونريزي غيرطبيعي

 3/0 وابسته به جنس ديستروفين تحليل عضلاني
ديستروفي عضلاني   

 وشند

 05/0 وابسته به جنس ديستروفين تحليل عضلاني
ديستروفي عضلاني   

 (Becker)بكر 

  شكنندهxسندرم  5/0 ته به جنسوابس FMR1 عقب ماندگي ذهني

 بيماري هانتينگتون 5/0 اتوزومال غالب هانتيگتين )دمانس(زوال عقل 

 نوروفيبروماتوزيس 4/0 اتوزومال غالب - NF 1,2 سرطان

اتوزومال  ژن گلوبين كم خوني
 مغلوب

 تالاسمي 05/0

 بتاگلوبين ايسكمي -كم خوني 
اتوزومال 
 مغلوب

1/0 
بيماري سلول داسي   

 كلش

 هناتواني در متابوليز    
 كردن فنيل آلانين

فنيل آلانين          
 هيدروكسيلاز

اتوزومال 
 مغلوب

1/0 
 فنيل كتونوري

ضايعات پيشرونده     
 ريه و ديگر علائم

CFTR 
اتوزومال 
 مغلوب

4/0 
 ستيكيفيبروز ك

  

 پيشرفت هاي حاصل شده در ژنتيك مولكولي

 DNA ـ تكنولوژي 1

 :در ژنتيك پزشكي نسبت داده مي شوند به شرح زير هستندتكنيك هاي جديدي كه به پيشرفت 
 DNA با رديف هاي خاص ژني ساخته و به قطعه اي ديگر از            DNAدر حال حاضر مي توان قطعاتي از         

اين كار به تشخيص ژنتيكي كمك بسيار مي كند و با          .  كه كامل كننده قطعه ساخته شده است متصل كرد        
 DNAقطعه ساخته شده مي توان تجزيه و تحليل مناسب تري از              آزمايش رديف هاي ژني نزديك به       
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 .داشت
 هاي شناخته شده را شناسايي كرد و        DNAروش هايي ابداع شده است كه مي توان رديف هاي ژني             

 .جهش هاي احتمالي بر روي آن ها را كه منجر به بيماري مي گردد مشخص نمود
ثل استفاده از آنزيم هاي محدود كننده كه مي توانند         م.  روش هاي تشخيصي جديدي به وجود آمده اند        

DNA            را منحصراً در رديف هاي خاص قطع كنند و نيز روش (Polymerase chain Reaction)  يا   
PCR            براي بسط دادن رديف هاي ژني شناخته شده اي از  DNA    چنين روش هايي  .   به وجود آمده است

ز قطعات فوق العاده كوچك بافتي به تشخيص سريع و آسان           اين فرصت را فراهم مي كند تا با استفاده ا         
 موجود در تنها يك سلول را نيز مورد تجزيه و تحليل            DNAحتي اين امكان وجود دارد كه       .  دست يابيم 

 .قرار داد
رديف هاي .   را تكثير كنيم   DNAتكنيك هايي ابداع كرده اند كه ما را قادر مي سازد رديف هاي شناخته شده اي در               
 بسيار كمك كننده    VIII  ني ايجاد شده از اين طريق در توليد مواد درماني مثل انسولين، اريتروپويتين و فاكتور                ژ

چنين تكنيكي همچنين مي تواند در به وجود آوردن حيواناتي كه از نظر ژنتيكي مخلوط هستند                          .  هستند
(Transgenic animals)و ژن درماني، مورد استفاده قرار گيرد . 

 

  الگوي وراثتي كلاسيك مندل-1شكل شماره 

 
، كه در حال حاضر براي تمام ژنوم هاي انساني         (Genetic marker) با استفاده از نشانگرهاي ژنتيكي       

چنين كاري مطالعه خانواده ها    .   را مشخص نمود   DNA متفاوت   (clone)وجود دارند، مي توان كلون هاي     
 از پيش تعيين شده حتي مي توان             (prob)با استفاده از قطعات         .  يار آسان خواهد كرد      را بس  

aـ ژن غالب  

bـ ژن مغلوب 
 زوج شدن نسبتا ناشايع شايعترين نوع زوج شدن

cـ وراثت وابسته به جنس  
 ژن حامل سالم

 %)25(ژن حامل سالم 
 %)25(مرد بيمار%)50(ملسالم و غيرحا

مرد بيمار بدون سابقه خانوادگي از بيماري

 مرد
 زن

ژن معيوب
افراد بيمار
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خويشاوندي هاي بسيار دور را مورد سنجش قرار داد و موقعيت ژن جهش يافته، در بيماري هاي حاصل از                 
 .جهش هاي ژنتيكي را مشخص نمود

ز رديف هاي ژني با عملكرد        روش هاي آزمايشگاهي وجود دارد كه مي توان پروتئين هاي حاصل ا              
 .ناشناخته را مورد تجزيه و تحليل قرار داد

 كمك مي كند تا    Fluorescence In Sito Hybridization تكنيك هاي جديد ژنتيك سلولي مثل        
 .ارتباط بين ژن ها را در هسته سلول هاي زنده، مستقيماً مشاهده كنيم

ي مختلف قابل انجام است و به روشن شدن روند              مقايسه بين رديف هاي متفاوت ژني در گونه ها         
 .تكامل كمك مي كند

 جنين حيوانات ديگر، حيوانات با ژن هاي مخلوط        DNA مي توان با وارد كردن رديف هاي ژني در           
(Transgenic Animals)  اين كار به ايجاد مدل هاي حيواني از بيماري هاي انسان كمك           .   ايجاد كرد

 و استفاده از ايجاد جهش هاي تجربي، در روشن نمودن نقش             Transgenicي  وجود تكنيك ها .  مي كند
در اين بيماري ها تركيبي از ژنوتيپ ها و عوامل          .  ژن ها در بيماري هاي چند عاملي بسيار ارزشمند است         

 .محيطي، دخيل هستند و بايد شناخته شوند
، از  DNAطعه معيوبي از      كه حذف شده است و يا جدا كردن ق              DNAامكان وارد كردن قطعه اي      

 .تكنيك هاي جديد ديگر است

  ژن درمانيـ2
ژن درماني در واقع وارد كردن رديفي از ژن ها، در داخل سلول است تا رفتار سلولي را آنچنان كه بايد، تغيير                       

مثلاً در فيبروز    (چنين كاري براي مقاصد مختلف امكان پذير است، براي مثال، اصلاح جهش ژني                      .  دهيم
مثلاً بيماري  (و يا تغيير استعداد ژنتيكي براي بعضي از بيماري ها            )  مثلاً در سرطان ها  (، كشتن سلول ها    )يككيست

 ).عروق كرونر قلب
) معمولاً رتروويروس ها يا آدنوويروس ها   (براي وارد كردن ژن هاي جديد به سلول ممكن است از ويروس             

در حال حاضر موافقت جهاني وجود      .  ه عنوان هدف استفاده گردد    استفاده شود و يا از ليپيدها يا چربي هاي خاصي ب         
دارد كه وارد كردن ژن در سلول ها براي درمان بيماري، مشكل اخلاقي ندارد، و ژن درماني بايد جايگزين ديگر                       

 .اشكال درماني در پزشكي گردد

  ـ پروژه ژنوم انساني3

زماندهي  تحقيقاتي كه بر روي تعيين نقشه ژنتيكي و          به منظور سا  بين المللي   پروژه ژنوم انساني تلاشي است      
. چنين تحقيقاتي در برخي كشورها از پيشرفت خوبي برخوردار بوده است           .   هاي انساني انجام مي شود   كردن ژن   جدا

اين كار به اين منظور انجام مي گردد تا يك نقشه خطي منفرد از ژنوم انساني تهيه گردد، نقشه اي كه در آن هر                         
 شروع شده است و قرار است تا         1991اين پروژه در سال     .  تيكي، تعريف شده و جايگاه آن مشخص گردد        رمز ژن 
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 دو پيش نويس از نقشه ژني انسان آماده شده است كه در بسياري                2000 اما در سال     . به پايان برسد   2005سال  
 موارد براي درمان ها و روشن ساختن جايگاه ژنتيكي نقايص كمك كرده اند

 (Population Genetic and evolution) جمعيت و تكامل ژنتيك
 مطالعه كمي بر روي فراواني آلل ها و         ژنتيك جمعيت .  ژنتيك جمعيت و تكامل، اتصال ناگسستني دارند       

عواملي كه اين   .  ، تغيير در اين فراواني ها در طي زمان مي باشد           تكاملژنوتيپ در جمعيت است در حالي كه           
ژنتيك جمعيت بر پايه مطالعات     .   مي كند همان عواملي هستند كه تكامل را به وجود مي آورند            فراواني ها را تعيين  

 . صورت گرفت1908 در آلمان در سال Weinberg در انگلستان و Hardlyمستقل 

 Hardly-Weinbergقانون 

 ها رخ   تعادلي در فراواني ژن    ، مي گويد بعد از امتزاج تصادفي در يك نسل        Hardly-Weinbergقانون  
موازنه اي كه در   .  مي دهد و فراواني ژنوتيپ هاي اين جمعيت را مي توان از فراواني آلل هاي آن ها محاسبه كرد                  

فراواني ژن ها رخ مي دهد در غياب نيروهايي كه مي تواند اين فراواني ها را به هم بزند از نسلي به نسل ديگر ثابت                       
اواني آلل ها، به شرط اينكه ثابت بمانند، فراواني ژنوتيپ ها را محاسبه            به عبارت ديگر مي توان از روي فر       .  مي ماند

عواملي كه بر روي فراواني ژن ها تاثير         .   مي توانند بر روي فراواني ژن ها تاثير بگذارند         ياما هميشه عوامل  .  كرد
 : عبارتند ازمي گذارند

 ترين و قوي ترين آن ها زنده         داروين مشاهده كرد كه در طي تكامل موجودات، سالم          :انتخاب طبيعي   
در واقع انتخاب طبيعي فرآيندي است كه در طي آن             .  اين انتخاب به دست طبيعت صورت مي گيرد        .  مي مانند

 .ژن هاي مضرّ و معيوب از ذخيره ژني حذف شده و ژن هاي مفيد باقي مانده و به نسل هاي آينده منتقل مي شوند
بيشتر جهش ها به   .  ارث در مواد ژنتيكي انسان منجر مي شود       جهش به تغييرات جديد و قابل تو        :جهش  

بعضي از عوامل   .  ايجاد ژن هاي مضر منجر مي شوند اما گاهي جهش هاي ژني بي اثر باقي مي مانند و خنثي هستند               
 .محيطي مثل اشعه ها و مواد شيميايي در رخداد جهش ها مؤثرند

شتر براي كسب درآمد، آموزش و تجربه راه هاي ديگر          به سبب صنعتي شدن، تسهيلات بي      :  حركت هاي جمعيت   
مهاجرت هايي نيز بين كشورها    .   بزرگ، به شهرها مهاجرت مي كنند       هايزندگي، مردم از روستا ها، گاهي در دسته       

 .چنين مهاجرت هايي تركيب ژنتيكي جمعيت مقصد و همين طور خود مهاجرين را تغيير خواهد داد. گيرد صورت مي
 اگر همه ازدواج ها به طور تصادفي اتفاق بيفتد تعادل ژنتيكي در جمعيت حفظ خواهد                :و ولد   ساختار زاد   

اما در عمل ازدواج ها بر اساس مذهب، مسائل اقتصادي، وضعيت تحصيلي و ارتباطات خانوادگي در                         .  شد
ناميده   (Assortative Mating)چنين ازدواج هايي به نام ازدواج هاي انتخابي      .  زيرگروه هاي خاصي اتفاق مي افتد   

 .مي شود و ممكن است ساختار ژنتيكي جمعيت را تغيير دهند
 به سبب پيشرفت هاي كنوني در مراقبت هاي بهداشتي و بهداشت عمومي، بسياري از              :بهداشت عمومي   

 و ضعف هاي   حاملين بيماري هاي ارثي، اختلالات ارثي    .  افرادي كه در گذشته قادر به زندگي نبوده اند، زنده مي مانند         
در واقع خدمات بهداشتي ميزان انتخاب       .  مادرزادي زنده مانده و ژن هايشان را به فرزندان خود منتقل مي كنند             



 سلامت و بيماري / 2                 فصل                                                             كتاب جامع بهداشت عمومي                                 /  71

 

 
 

 .طبيعي را كاهش و بار ژنتيكي را افزايش داده است

  ـ خدمات غربالگري ژنتيكي جمعيت2جدول 

 (Genetic Screening)ك غربالگري ژنتي

هدف از غربالگري ژنتيكي جمعيت مشخص كردن افرادي است كه حامل بيماري هاي ژنتيكي هستند و                
 ،با آگاهي از ميزان خطر انتقال بيماري به فرزند        .  يا افرادي كه احتمال انتقال ژن هاي معيوب را به فرزندانشان دارند          

برخي تكنيك هايي كه براي مشخص كردن حاملين       .  مي آگاهانه بگيرند  افراد مي توانند در مورد بچه دار شدن تصمي       
 Genetic)استفاده از نشانگرهاي بيوشيميايي، اتصالات ژني       :  كار مي روند عبارتند از         اختلالات تك ژني به    

 نوع شرايط موجود فعاليت غربالگري يا پيشگيري
 

  بعد از زايمانDن ضدآنتي ژن استفاده از گلوبي

 واكسيناسيون دختران

كه ممكن  (اضافه كردن فوليك اسيد به رژيم غذايي مادر            
 )است از نقايص لوله عصبي بكاهد

 كنترل ديابت مادري

پرهيز از مواجهه با مواد جهش زا مثل الكل، بعضي داروها و            
 شايد تنباكو

 
 سونوگرافي

 ادراندازه گيري آلفافيتوپروتئين خون م

توجه به سن مادر هنگام حاملگي و سطح خوني بعضي مواد            
 در خون مادر

 بررسي تاريخچه خانوادگي

غربالگري حاملين براي هموگلوبينوپاتي و بيماري هاي             
 ساكس

 
مثل دررفتگي   (آزمايش نوزاد براي درمان به موقع                

 )مادرزادي مفصل هيپ

 آزمايشات بيوشيميايي براي درمان به هنگام

  RHموليتيك بيماري ه

 سرخجه مادرزادي

 نقايص مادرزادي
 
 
 
 
 

 نقايص مادرزادي

 نقايص كروموزومي
 
 
 

 بيماري هاي ارثي
 
 

 نقايص مادرزادي
 

 فنيل كتونوري

بيماري   هيپوتيروئيدي مادرزادي و    
 سلول داسي شكل

 

 پيشگيري اوليه
 
 
 
 
 
 
 

غربالگري قبل    
 از تولد

 
 
 
 
 
 
 

غربالگري 
 نوزادان
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linkage)       تحليل مستقيم جهش ،(Direct mutation Analysis)         تشخيص هاي قبل از تولد، غربالگري ،
 ).2جدول شماره ( متولد شده، تشخيص بيماران قبل از ظهور علائم نوزادان تازه

 مشاوره ژنتيك 

مشاوره ژنتيك ممكن است گذشته نگر      .  از راه هاي پيشگيري از بيماري هاي ژنتيكي مشاوره ژنتيك است        
 .يا آينده نگر باشد

 مشاوره ژنتيك آينده نگر : الف

چنين روشي نيازمند غربالگري و      .  رود ها به كار مي     اين نوع مشاوره براي پيشگيري از وقوع بيماري          
بعد از مشخص شدن اين افراد بايد براي        .  مشخص كردن افراد هتروزيگوت، براي هر نوع اختلال خاص مي باشد           

آنان توضيح داد كه چنانچه با فرد هتروزيگوت ديگري ازدواج كنند احتمال خطر بروز بيماري براي فرزندانشان                     
كم خوني داسي شكل و     .  بارت ديگر كودك مبتلا به اين اختلال ژنتيكي خاص، متولد خواهد شد            به ع .  وجود دارد 

ممكن است در آينده استفاده از اين روش براي تعداد بيشتري از            .  تالاسمي مثال هاي خوبي در اين مورد مي باشند       
 .اختلالات مغلوب كاربرد پيدا كند

 
 مشاوره ژنتيك گذشته نگر : ب

اي كه توسط سازمان جهاني        مطالعه.   گذشته نگر هستند    ، بيشتر مشاوره هاي ژنتيك     در حال حاضر   
دهد كه مشاوره هاي ژنتيك عموماً مواقعي انجام مي شود كه مواردي از                بهداشت صورت گرفته است نشان مي      

 Inborn Error)اختلالات مادرزادي، عقب ماندگي ذهني و بيماري هاي رواني و نقايص مادرزادي در متابوليسم               
of Metabolism)                    سازمان جهاني  .   گيرد رخ داده باشد و به ندرت به عنوان مشاوره قبل از ازدواج صورت مي
اي تحت   كند كه مراكز مشاوره ژنتيك در مناطقي كه بيماري هاي عفوني و اختلالات تغذيه                بهداشت توصيه مي  

هميشه يكي از   )  اسي شكل و تالاسمي   د مثل كم خوني     (، و نيز در مناطقي كه اختلالات ژنتيكي         .كنترل در آمده اند  
 .مشكلات بهداشت عمومي بوده است، برقرار گردد

 نقش بالقوه مطالعات ژنتيكي در مراقبت هاي بهداشتي

 بيماري هاي تك ژني

از آنجايي كه در حال حاضر آناليز ژني براي مشخص كردن بيماري هاي تك ژني امكان پذير مي باشد                    
ن اين بيماري ها و برقراري مشاوره ژنتيك با آن ها امكان پذير بوده و هر جا كه لازم باشد با                          شناسايي حاملي 

 . تشخيص هاي قبل از تولد نيز پيگيري مي شوند

 بيماري هاي واگير

مدارك خوبي وجود دارد كه نشان مي دهد شناخت ساختار ژنتيكي عوامل بيماري زا و ناقلين آن ها نقش                  
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آگاهي از الگوي خاص ژنتيكي پاتوژن ها و تعيين        .  ي و درمان بيماري هاي عفوني ايفاء مي كند      عمده اي در پيشگير  
ژن بيماري زا اهداف جديدي را براي درمان هاي دارويي به وجود مي آورد براي مثال همين بررسي ها منجر به                       

ن پلاسموديوم فالسيپاروم   براي مقابله با گونه هاي مقاوم به درما       (Fosmidomycin)ساخت دسته دارويي جديدي   
 . رويكردهاي مشابهي براي ساخت واكسن هاي جديد به وجود آمده است. شده است) عامل مالارياي فالسيپاروم(

 مايكوباكتريوم توبركولوزيس عمل مي كنند در پيشگيري از         DNAواكسن هايي كه با تزريق قطعاتي از        
 . ند بيماري را در موش هاي مبتلا درمان كنندبيماري در موش ها موفق بوده اند و نيز توانسته ا

به غير از اين ها مطالعه بر روي سيستم ايمني و ژن هاي كنترل كننده آن هم اهميت دارد مثلاً اينكه                       
چطور سلول هاي دندريتيك مي توانند تحريكات ميكروارگانيسم ها را حس كرده و آن ها را به لنفوسيت ها منتقل                   

مطالعه بر  .   ايمني آنتي ژن هايي را كه قبلاً با آن ها تماس پيدا كرده است به ياد مي آورد                 كنند و يا چطور سيستم    
 پشه ها توانايي آن ها را براي انتقال مالاريا        DNAروي ناقلين نيز صورت گرفته است مثلاً مي توان با تغييراتي در             

 . كاهش داد
 

عياتي را در مورد اينكه چرا بعضي جمعيت ها نسبت         مطالعه بر روي ساختار ژنتيكي ميزبان نيز مي تواند واق        
يكي از رسپتورهايي كه    (مثلاً جهش در رسپتور كموكين       .  به بعضي بيماري ها حساس تر يا مقاوم ترند نشان دهد         

HIVمقاومت قابل توجهي را در مقابل )  از طريق آن به سلول دسترسي پيدا مي كندAIDSبه وجود مي آورد . 

 سرطان

 ر روشن است كه بسياري از سرطان ها به دليل موتاسيون هايي كه در ژن هاي خانه دار                   در حال حاض  
(house keeper Genes)            تلاش هاي زيادي  .   كه به نام سرطان زاهاي سلولي ناميده مي شوند ايجاد مي گردند

 مي رود كه در    صورت گرفته است تا بتوان مداخلاتي را در عملكرد اين سرطان زاهاي سلولي ايجاد كرد و اميد                   
طولاني مدت رويكردهاي مولكولي چه در طبقه بندي تومورها چه در درمان آن ها پيشرفت هاي خوبي را در درمان                  

 .و كنترل سرطان ها ايجاد كند

 بيماري هاي چند عاملي

مدت هاي درازي است كه مي دانيم بيماري هاي مزمن غيرواگيري مثل بيماري قلبي، سكته مغزي، ديابت،              
هدف ژنتيك مولكولي   .   تاثيرهاي سالمندي و ژنتيك حاصل مي شوند        ،ن ها و غيره از تاثير عوامل محيطي        جنو

 .شناخت ژن هاي مختلفي است كه در استعداد افراد به عوامل محيطي و سالمندي نقش دارند

 اختلالات رشد و عقب ماندگي ذهني

اميد به پيشگيري و    .  ري ها كرده است   اين بيما  بيماري زائي رشد ژنتيك سلولي كمك بسياري در درك         
 مغزي و   متابوليسم   قابل درمانِ  درمان اين بيماري ها وابسته به تعيين عوامل محيطي و كشف اختلالات ژنتيكيِ             

 .ژن درماني هاي اختصاصي مي باشد
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 سالمندي

لبي حداقل در    ميانسالي و سالمندي مثل بيماري هاي ق       ياز آنجايي كه به نظر مي رسد بسياري از بيماري ها         
 در ارتباط با سالمندي دارند، مطالعه بر روي پايه هاي زيست شناختي و ژنتيك پيري مي تواند                 مواردي مكانيسم هايي 

 .اطلاعات با ارزشي را در بيماري زايي بسياري از بيماري هاي شايع به دست دهد

 ژنتيك و داروها

لكرد داروها رويكردهاي كاملاً جديدي را در         شناخت ساختار ژنتيكي انسان و راه هاي متابوليسم و عم           
 پيش رو   ،درمان، تعيين مقدار دارويي كه هر شخص با توجه به وضعيت بيوشيميايي خود مي تواند تحمل كند                    

در جوامعي كه به خاطر استعداد ژنتيكي عوارض جانبي زيادي نسبت به داروهاي بيماري هاي شايع وجود                .  مي گذارد
 .بي شك ارزش زيادي دارددارد غربالگري ژنتيك 

 ژن درماني

 عضو يا فرد    ،اصطلاح ژن درماني به رويكرد هايي اطلاق مي شود كه با دخالت در ساختار ژنتيكي سلول               
 . ژن درماني وجود داردي درمتفاوتهاي به درمان بيماري ها پرداخته مي شود، رويكرد

تار ژنتيكي سلول هاي زاينده تغيير كرده       در اين روش ساخ    :الف ـ ژن درماني در سطح سلول هاي زاينده         
در بيشتر كشورها استفاده از اين روش ممنوعيت        .  بنابراين تغيير حاصل شده به نسل هاي بعدي نيز منتقل مي شود          

 .دارد
 كه عبارت است تغيير در ساختار ژنتيكي          :(Somatic)ب ـ ژن درماني در سطح سلول هاي غيرجنسي         

تا زمان مرگ فرد باقي مي ماند و به نسل هاي          فقط   اين نوع ژن درماني تغيير حاصله         در.  اعضاء يا بافت هاي فرد   
بيشتر كميته هاي اخلاق پزشكي اين نوع درمان را چيزي شبيه پيوند عضو قلمداد كرده و                 .  بعدي منتقل نمي شود  

 .مجاز شناخته اند

 Stem Cellsدرمان با 

Stem cells   به   پاسخ به عوامل تنظيم كننده خاصي قابليت تمايز          از سلول هايي هستند كه در     ايدسته 
طور مي توان اين سلول ها را براي تمايز به          تا دريابند چ  مطالعاتي در حال انجام است       .  بافت هاي مختلفي دارند  

 نامگذاري شده   (Therapeutic Cloning)اين رويكرد به نام شبيه سازي درماني        .  بافت هاي دلخواه تحريك كرد   
 .بته با شبيه سازي انسان يكي نيست و هدف از آن ساخت بافت هاي ويژه با مقاصد درماني استاست كه ال

 دستكاري ساختار ژنتيكي گياهان و سلامت انسان

اهداف اصلي از مطالعه بر ساختار ژنتيكي گياهان افزايش ارزش غذايي آن ها و مقاوم كردن محصولات                  
 Aنتيك، گونه اي از برنج توليد شده است كه حاوي پروويتامين              در مقابل آفات است براي مثال با مهندسي ژ          

مي باشد كه مي تواند در پيشگيري از بيماري هاي چشمي و عفونت در سراسر دنيا نقش مهمي داشته باشد و                         
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اميد مي رود  .  همچنين اين امكان وجود دارد كه با مهندسي ژنتيك ديگر ويتامين ها را نيز در گياهان توليد كرد                    
مثلاً آنتي ژن سطحي    .  ان برخي واكسن ها را از طريق گياهان توليد كرد كه بسيار ارزان تر تمام خواهند شد                  بتو

 را در گياهان ساخته اند كه براي واكسيناسيون خوراكي مي تواند كاربرد داشته باشد و يا ساخت                  Bويروس هپاتيت   
 .د در سيب زميني در دست مطالعه مي باشBواكسن نوتركيب هپاتيت 

 پزشكي قانوني

DNA    به جز  ( كه ساختار بسيار متفاوتي در افراد مختلف دارد و هيچ دو نفري                 استبخش هايي  داراي
ئي منحصر به خود      DNAبنابراين هر فردي اثر  انگشت         .  از اين جهت مشابه هم نيستند      )  دوقلوهاي همسان 

(DNA fingerprints)اثر انگشت .  را داردDNA كي قانوني ايفا مي كند در پزشمهم يئي نقش. 

 بيوتكنولوژي

) مثل تشخيص اختلالات هموگلوبين ازجمله تالاسمي      (پروب هاي ژني براي تشخيص هاي قبل از تولد         
استفاده از بيوتكنولوژي در     .  عوامل تشخيصي براي تعيين عامل بيماري زا نيز به توليد رسيده اند            .  ساخته شده اند 

 . لين، اريتروپويتين، هورمون رشد و غيره نيز به كار رفته اندساخت برخي عوامل درماني مثل انسو

 نتيجه گيري
ماده ژنتيكي انسان پيچيدگي هاي زيادي داشته و اتمام پروژه ژنوم انساني قدم بزرگي در راه كشف                      

يه به جرأت مي توان گفت كه ژنتيك بر تمامي جوانب سلامت انسان سا               .بيماري ها و مبارزه با آن ها خواهد بود       
همه بيماري ها حتي    .  اي از سلامت انسان را بي ارتباط با آن دانست               افكنده است و شايد نتوان هيچ جنبه         

به نوعي با وراثت و كيفيت      .)    .  .در ارتباط با سرعت بهبود و تاثير داروهاي مصرفي و            (شكستگي ها و سوختگي ها    
 بالقوه آن بر سلامت انسان از ضروريات        تاثيرهايك و   لذا شناخت پايه هاي علم ژنتي    .  ژنوم انسان در ارتباط هستند    
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