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    يرازيت االله ناصر مكارم شيآ: يترجمه فارس
  عبداّلرحيم آبسالان: ترجمه لاتين

  

  بِسمِ اللَّهِ الرَّحمنِ الرَّحيِم
مِنَ البْعثِ فَإِنَّا خلََقنَْاكُم مِنْ تُرَابٍ ثُم مِنْ نُطْفَةٍ ثُم مِـنْ علَقَـةٍ ثُـم مِـنْ                  يا أَيها النَّاس إنِْ كنُتُْم فِي ريبٍ        

                   طِفْلا ثُـم كُمنُخْرِج ى ثُممسلٍ مإِلَى أَج ا نَشَاءامِ محنُقِرُّ فِي الأرو يِّنَ لَكُمُخلََّقَةٍ لنِبرِ مَغيخلََّقَةٍ وضْغَةٍ مم
تبَلُغُوا أشَُدكُم ومنِْكُم منْ يتَوفَّى ومنِْكُم منْ يردَ إِلَى أَرذَلِ الْعمرِ لِكيَلا يعلَم مِنْ بعدِ علِْمٍ شَـيئًا وتَـرَى                    لِ

           ومِنْ كُلِّ ز تَتْأَنبو تبرو تَزَّتاه اءا الْمهَليةً فَإذَِا أَنْزَلنَْا عامِده ضهيِجٍ   الأر5(جٍ ب(       ـوه بِـأنََّ اللَّـه ذَلِك
  )6(الْحقُّ وأَنَّه يحيِي الْموتَى وأَنَّه علَى كُلِّ شَيءٍ قَدِيرٌ 

 سورة مباركه حج

[ ما شما را از خاك آفريديم، سپس از نطفه، و بعد خون بسته شـده، سـپس از مـضغه                    ) دانيد كه ب(اگر در رستاخيز شك داريد،      ! اي مردم 
كـه بـر    (، كه بعضي داراي شكل و خلقت است و بعضي بدون شكل؛ تا براي شما روشن سـازيم                   ]يعني چيزي شبيه گوشت جويده شده     

) و آنچه را بخواهيم ساقط مي كنيم؛      (قرار مي دهيم؛    ) ماردان(م  ، و جنين هايي را كه بخواهيم تا مدت معيني در رح           )رستاخيز شما قادريم  
در اين ميان بعضي از شـما مـي         . بعد شما را بصورت طفل بيرون مي آوريم؛ سپس هدف اين است كه به حد رشد و بلوغ خويش برسيد                   

) آنكه دانش و آگاهي يافته انـد      ( بعد از    مي رسند؛ آنچنان كه   ) و پيري (ميرند؛ و بعضي آن قدر عمر مي كنند كه به بدترين مرحله زندگي              
خشك و مرده مي بيني، اما هنگامي كه آب باران بـر            ) در فصل زمستان  (زمين را   ) از سوي ديگر  . (ديگر از علم و آگاهي چيزي نمي دانند       

  )5(روياند به حركت درمي آيد و مي رويد؛ و از هر نوع گياهان زيبا مي ) زندگي در آن جاري شده و(آن فرو مي فرستيم، 
؛ و اوست كه مردگان را زنده مي كنـد؛ و توانـايي انجـام هـر             )و حقيقت دارد  (خداوند حق است    ) بدانيد وجود (اين بخاطر آن است كه      

  .  را داراست) و كاري(چيزي 
 سورة مباركه الحج

Humankind, if you are vacillate about resurrection, (know that) we manufactured you 
from soil, then semen, after that clotted blood, then levigated meat whiles some of them 
have a defined form and creation but others not; so know that we are able to inaugurate 
doomsday. However, we maintain some fetus in mother's womb for a distinctive course 
(and abolish the others), then you are born in the form of infant; so the objective is that 
you get your development and adultness level. During this process, some individuals die 
while others may reach to the most beneath level of their lives (decrepitude); such after 
they have been full of science and knowledge now they have not anything. In the other 
hand, you see the earth that is dry and died (in the winter) until we irrigate it with rain 
and after that life is begin and run to the growth and germinate any type of beautiful 
plants (5). 
This is to know that God is true and he is who resurrect all deceased and he is who 
could do anything (6). 

Holly Quran, Soreh AlHaj, lections 5 and 6 
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  راستاريفتار وشگيپ
ها ژنها نقش   يارمي ب ني از ا  ياريدر بس  شك   يم ب ي انسان را ثبت كن    يهايماري از انواع ب   يستيم ل ياگر بخواه 

 يعن ـي مـا  ينهـا ي مـا و پروتئ ينهـا ي پروتئ يعن ـيات مـا    يم كه صفات و خـصوص     يفراموش نكن  . دارند ييبسزا
  .ف شده اندي ما در ساختار آنها تعري ما كه ژنهاDNA و mRNA يالگوها

ك ي ـز   برو ي كه در بدن ط    يراتيي ها و تغ   يماري ب ي روندها ين بوده كه با بررس    يرباز به فكر ا   يانسان از د  
 از بـروز    يا حت ـ ي ـ و سلامت خود را ارتقـاء داده و          يت زندگ يفي دهند ك  يش از آن رخ م    ي پ يا حت ي يماريب
 ياز انسان سلامت اوست؛ لذا در ط ـ      ين ن ين و مهمتر  يست كه اول  يده ن ي پوش يبر كس . دي نما يريشگي پ يماريب

خت كرده تا فقط و فقط سـالم و          را پردا  ياري بس ي و معنو  ي ماد ينه ها ين روزگاران هز  يژه در ا  يقرنها و بو  
  .تندرست باشد

ا ي ـان و   ين، دانـشجو  ي محقق ـ ييت آشنا ي اهم ت به ي انسان و با عنا    يت سلامت در زندگ   يت به اهم  يبا عنا 
 كتـاب  ني ـن اي بود كه مجموعه مترجمي و پزشكيست شناسي علوم وابسته به ز    يد گرانقدر تمام  ي اسات يحت

وابسته بـه    يهايماريد در خصوص ب   ي جد يافته ها ي يبرخبا    كتاب   نيلذا در ا  . م به ترجمه آن گرفتند    يتصم
 ـ       يهـا يماريلازم به ذكـر اسـت تعـداد ب        . م شد ي آشنا خواه  و كروموزومها ها  ژن  و  ي وابـسته بـه اخـتلالات ژن

 ي كاملاً شناخته شـده ا     يهايمارين كتاب آمده و ب    ي است كه در ا    يزيش از آن چ   يار ب يار بس ي بس يكروموزوم
 باشند اما   ي م يز وابسته به اختلالات كروموزوم    يآنها ن  آورده نشده اند، هر چند    .... ن، ترنر و    مثل سندرم داو  

 را در نظر داشـته انـد كـه كمتـر مـورد بحـث و توجـه                   ييهايماريشتر ب يسندگان كتاب ب  ي رسد نو  يبه نظر م  
  .يرات تعداد كروموزومييشتر اثر ژنها را نشان دهند تا تغيا بين بوده يمحقق

 هـستند كـه متاسـفانه        1ي مـادرزاد  يسمي متابول يها بصورت خطاها  يمارين ب ي از ا  ياريگر بس ي د از طرف 
 و ) در دسـت اقـدام هـستند   ييهرچند تلاشها (ق آنها در كشور ما هنوز هم فراهم نشده يص دق يامكان تشخ 
 ينرو به نظر م   ياز ا  .ماران مطابقت ندارد  ي ب يني بال يد پزشكان با نما   يز از د  ي ن يشگاهي آزما يصهايعمده تشخ 

د ي جد ي نموده و دستاوردها   يها را معرف  يمارين نوع ب  ي از ا  يشترين كتاب بتواند لااقل تعداد ب     يرسد مطالعه ا  
 و سياستگذاران نظـام سـلامت        پزشكان  پيشگيري آنها را به پيراپزشكان،     ايص، درمان و    يدر خصوص تشخ  

  .كشور پيشنهاد نمايد
ب كـار مـا را      ي ـ ارزشـمند خـود معا     ي هـا  يين گرانقدر با راهنما   يان و محقق  يد، دانشجو يد است اسات  يام

  . ش ببخشندي خوي و بزگواري كار ما را به بزرگي هاي ها و كاستيگوشزد نموده و كم
م يز نتوانـست  ي ـم ن ين كتاب مشخص نبودند و هرچه تلاش كـرد        يسندگان ا يلازم به ذكر است متاسفانه نو     

 ـ ي ترجمه كتاب كسب اجازه كن ـ     يم تا از او برا    يابي را ب  يآدرس فرد مشخص   ت انتـشار   ي از طـرف سـا     يم ول
ن اجازه  يا gnd=book?fcgi.br/bookshelf/gov.nih.nlm.ncbi.www://httpيعني  دهنده كتاب   

  .  داده شده استيگرين، به هر زبان ديه مترجميبه كل
  

                                                           
1 - Inborn errors of methabolism  

http://www.ncbi.nlm.nih.gov/bookshelf/br.fcgi?book=gnd


  

 

 
در واقع محققين با استفاده از مدلهاي حيوانات آزمايشگاهي و كشت سلولهاي جانوري است كه فرايندهاي بيماري، بيماري      

-امروزه گرايش علوم پزشكي به سمت تشخيص و درمـان سـلولي           . زايي، تشخيص و درمان بيماريها را بررسي مي نمايند        
لوم پزشكي و سلامت مبتني بر علوم پايه اي همچون زيست شناسي، ژنتيك مولكولي، بيوشيمي،               مولكولي موجب شده تا ع    

از پيشرفتهاي كنوني چنين به نظر مي رسد در آينده اي نه چندان دور بيشتر درمانهاي لااقل غيـر                   . باشند... جنين شناسي و    
  . اورژانس توسط متخصصين پزشكي مولكولي انجام شوند

 

ن ي ـاترجمه فارسي  انتشار يبرا  Bernd Sebastian Kampsدكتر   جناب آقاي پايان جا دارد ازدر
نيــز تــشكر و  www.FreeBooks4Doctors.com  و Flying Publishrت يق ســايــكتــاب از طر

  . قدرداني نمائيم
  National Library of Medicineهمچنين لازم است تا تشكر ويژه اي نيـز از مـسئولين سـايت    

(NLM)                   بخاطر انتشار نسخه لاتين اين كتاب بعمل آوريم و براي همه كساني كه در جهت گسترش علـم 
  . تلاش مي كنند آرزوي موفقيت داريم

شما مي توانيـد    . بي نصيب نفرمائيد  در پايان خواهشمنديم ما را از اظهار نظر هاي ارزشمندتان           
  .  باويراستار در ارتباط باشيدcom.gmail@absalan.r.aاز طريق پست الكترونيكي 

  عبدالّرحيم آبسالان     
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  صفحه   به ترتيب حروف الفباي لاتينبيماريعنوان     صفحه  عنوان موضوع

  35  (Achondroplasia)آكوندروپلازي    1  مقدمه اي بر كتاب ژنها و بيماريها

  پرپلازي مادرزادي غده فوق كليههاي    2  پيش گفتار
(Adrenal hyperplasia, congenital)  

37  

  لوكوديستروفي فوق كلي    3  بيماريهاي خون و لنف
(Adrenoleukodystrophy)  

39  

  آنتي تريپسين-1-كمبود آلفا    5   هاسرطان
(Alpha-1-antitrypsin deficiency)  

41  

  43  (Alport syndrome)سندرم آلپورت     6  بيماريهاي چشم
  Alzheimer disease(  45(بيماري آلزايمر     8  يمني استمي سيهايماريب

    9  گوش و بيني و گلو
  كم خوني، سلول داسي شكل

)Anemia, sickle cell(  
47  

  49  (Angelman syndrome) سندرم آنجلمن    11  بيماريهاي اختصاصي زنان
  Asthma(  51(آسم     12  غدد و هورمونها

    14  سيستم گوارشي
  آتاكسي تلانژكتازي

)Ataxia telangiectasia(  
53  

  55  (Atherosclerosis)تسلب شرائين     16  قلب و رگهاي خوني

    18  عصبي سيستم
 سندرم چند غده اي خود ايمني

)Autoimmune polyglandular syndrome(  
57  

  Best disease(  59(بيماري بهترين     20  بيماريهاي اختصاصي مردان

    21  ي و بيماريهاي آنميتوكندر
  سرطان پستان و تخمدان

(Breast and ovarian cancer)  
61  

  Burkitt lymphoma(  63(لنفوم بوركيت     23  عضله و استخوان

    25  نوزادانبيماريهاي 
  تووت- ماري-سندرم شاركوت

)Charcot–Marie–Tooth syndrome(  
65  

  Cockayne syndrome(  67(ائين سندرم كوك    26  بيماريهاي تغذيه اي و متابوليسمي

  69  (Colon cancer)سرطان كولون     28  ي تنفسيهايماريب

  Crohn's disease(  71(بيماري كرون     29  بافت همبندپوست و 

  73  (Cystic fibrosis) فيبروز سيستيك    31  توضيح ويراستار

  75  (Deafness)ناشنوايي     32  جداول دسته بندي بيماريها



  

 

  صفحه  عنوان بيماري به ترتيب حروف الفباي لاتين    صفحه ي به ترتيب حروف الفباي لاتينعنوان بيمار

   Diabetes, type 1(  77 (1مرض قند نوع 
 RASانكوژن خاكستري 

)Harvey Ras oncogene(  
105  

  ديسپلازي دياستروفيك
) Diastrophic dysplasia(  

79    
  Aهموفيلي نوع 

(Hemophilia A) 
107  

 جورجسندرم دي 

) DiGeorge syndrome(  
80    

  هموكروماتوز ارثي
)Hereditary hemochromatosis(  

109  

 ديستروفي عضلاني دوشن

)Duchenne muscular dystrophy(  
  Huntington disease(  111(بيماري هانتيگتون     82

 وان كرولد-سندرم االيس

)Ellis-van Creveld syndrome(  
84    

  IgMايش مقدار ايمنوگلوبولين نقص ايمني همراه با افز

 
)Immunodeficiency with hyper-IgM(  

113  

  Lesch-Nyhan syndrome(  115(نيهان -سندرم لِش    86  )Epilepsy(صرع 

    Essential tremor(  88(رعشه شديد 
 لوسمي، ميلوئيد مزمن

)Leukemia, chronic myeloid(  
117  

 تب مديترانه اي خانوادگي

) Familial Mediterranean fever(  
89    

   طولاني QT سندروم 
 ) Long QT syndrome(  

119  

 ديسپلازي فيبري استخواني كننده پيشرونده

)Fibrodysplasia ossificans progressiva( 
91    

 سرطان ريه، سلول كوچك

)Lung carcinoma, small cell(  
121  

  شكنندهXسندرم 

)Fragile X syndrome(  
93    

 مردانهالگوي تاسي 

)Male pattern baldness(  
123  

    Friedreich's ataxia(  95(آتاكسي فردريك
  ملانوماي بدخيم

) Malignant melanoma(  
124  

  Marfan syndrome(  126(سندرم مارفان     97  )Gaucher disease(بيماري گوشاي 

 بيماري ادراري شربت افرا     Glaucoma(  99(آب سياه 

)Maple syrup urine disease(  
128  

 گالاكتوز -سوء جذب گلوكز

)Glucose galactose malabsorption(  
  Menkes syndrome(  130(سندرم منكز     101

  آتروفي حلقوي كوروئيد و شبكيه

)Gyrate atrophy of the choroid and 

retina(  

103    
 نئوپلازي چندگانه غدد درون ريز

)Multiple endocrine neoplasia or MEN(  
132  



  

 

  صفحه  عنوان بيماري به ترتيب حروف الفباي لاتين    صفحه عنوان بيماري به ترتيب حروف الفباي لاتين

 تحليل قدرت انقباض عضله

)Myotonic dystrophy(  
133   

 بيماري جنون جواني، شيزوفروني

)Schizophrenia(  
168  

  شديدنقص ايمني مركب و     Narcolepsy(  135(بيماري خواب آلودگي عميق  
(Severe combined immunodeficiency or SCID) 

169  

  پيك-بيماري نيمن
(Niemann–Pick disease) 

  
138    

  عضلاني- آتروفي نخاعي

(Spinal muscular atrophy) 
171  

   مغزي–آتاكسي نخاعي     140  (Neurofibromatosis)نوروفيبروماتوز 
(Spinocerebellar ataxia) 

173  

 تعيين جنسيت    142  (Obesity)چاقي 

(SRY: Sex determination)  
175  

    144  (Pancreatic cancer)سرطان پانكراس 
 بيماري تانژي ير

)Tangier disease, TD(  
177  

  بيماري پاركينسون
(Parkinson disease)  

  179  (Tay-Sachs disease)بيماري تي ساكس     146

  هموگلوبينوري حمله اي شبانه
(Paroxysmal nocturnal 

hemoglobinuria) 
  181  (Thalassemia)تالاسمي     148

    150  (Pendred syndrome)سندرم پندرد 
 P53پروتئين مهاركننده تومور

)The p53 tumor suppressor protein(  
183  

 بيماري سفت شدن غده اي بافت    152  (Phenylketonuria)فنيل كتونوري 

(Tuberous sclerosis) 
185  

   از كيستبيماري كليه پر

(Polycystic kidney disease)  
  ليندووا-سندرم وون هيپل    154

(Von Hippel-Lindau syndrome)  
187  

  سندرم واردنبرگ    156  (Porphyria)پورفيريا 
(Waardenburg syndrome)  

189  

  ويلي-سندرم پرادر
(Prader-Willi syndrome) 

  191  (Werner syndrome)سندرم ورنر     159

  193  (Williams syndrome) سندرم ويليامز    161  (Prostate cancer)وستات سرطان پر

 Wilson's disease( 195(بيماري ويلسون     163  (Refsum disease)بيماري رفسام 

  197  (Zellweger Syndrome) سندرم زلوگر    Retinoblastoma(  164(رتينوبلاستوما 

  Chromosome Map( 199(زومي نقشه كرومو    166 )Rett syndrome(سندرم رِت 
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  هايماري بر كتاب ژنها و بيمقدمه ا
ن ژنها ي كه اييهايماري است كه راجع به ژنها و بي علمي از نوشتارهايها مجموعه ايماريكتاب ژنها و ب

 مختلف بدن و با توجه به ي بر اساس قسمتهايكي ژنتيهايمارين بيا. دي نماي آورند بحث ميد ميپد
 مختلف بدن را يستمهايها سيماري بياز آنجا كه برخ.  شده اندي شود دسته بندين كه مبتلا م از بديقسمت
  .ك بخش به آنها پرداخته شده استيش از ي كنند، لذا در بير ميدرگ

 ينترنتي ايتهاي بحث شده ، و سايماري بيني باليمربوطه و نما) يها(، جهش يكي ژنتيماريبا هر ب
ك نسخه قابل ين مرور نموده و يد تمام نوشتارها را بصورت آنلاي توانيشما م.  شده انديز معرفي نيديكل

 .   دي از هر فصل را دانلود نمائPDFچاپ در قالب 

 از منابع مرتبط با موضوع را ياريد بسي توانيها ميماريژنها و ب) ت ارائه دهنده كتاب يسا(ق يشما از طر
 مثال، شما يبرا. دي داشته باشيه متن كامل مطالب دسترسگان بين كاوش نموده و بصورت رايبصورت آنلا

. ديني نقش دارند ببيماري را كه در هر بييگاه ژنهايد تا جايد نقشه ژنوم انسان را ملاحظه كني توانيم
ن از يهمچن. ديابيرا ب) به آن عضو (  مربوط ي ژنيد در اعضاء مختلف بدن توالي توانين شما ميهمچن

 يير كتابهاياطلاعات به روز، متن كامل مقالات و نوشتارها را جستجو نموده، در سان يع آخريمجموعه وس
  .دي وجود دارند، موضوع مورد نظرتان را جستجو نمائNCBI موجود در يكه در مجموعه كتابها
ن كتاب آورده شده است، و بطور ي بصورت خلاصه در ايكي ژنتيماري ب80ش از يدر حال حاضر ب

ند و ي ما خوشاي شما برايشنهادهاينظرات و پ.  شوديها افزوده ميماريكتاب ژنها و ب يمستمر به محتوا
  :دي با ما در ارتباط باشيكين آدرس پست الكترونيق ايد از طري توانيشما م. د خواهد بوديمف

info@ncbi.nlm.nih.gov.       
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  هايماري و بژنها
  

  ش گفتاريپ
هر چند كه .  ما فراهم نمودي را برايكيدگاه ارزشمند از نحوه توارث ژنتين دي ژنوم انسان اوليتوال

)  ژنومين توالييحاصل از تع( خام ين داده هاي كامل نشده است، اما ادامه روند تبين توالييند تعيهنوز فرا
ن امر به نوبه خود مرجع يا.  انسان رهنمون خواهد شدك مرجع هر چه كامل تر ژنومي يما را به توال

نده ي آيست پزشكي در مطالعات زياساس
  .خواهد بود
 جفت 22( كروموزوم انسان 46درون 

) ي كروموزوم جنس2كروموزوم اتوزوم و 
 ي كه حاوDNAون جفت باز يلي ب3باً يتقر

ن ي ژن كد كننده پروتئ40000-30000
 كد كننده ينواح.  گرفته انديهستند، جا

 دهند يل مياز كل ژنوم را تشك% 5كمتر از 
 ژنوم كاملاً ي قسمتهايعملكرد مابق(

 كروموزوم ها يو در برخ) ستيمشخص ن
ر يش از ساي و تجمع ژنها در آنها بيچگال

  .ژنهاست
ن ي كه در ايكي ژنتيهايماريشتر بيب
 از ي شده اند ناشي معرفينترنتيت ايسا

ن يبا ا. دك ژن هستنيك جهش در يوقوع 
ن ي ما ايش روي از مشكلات پيكيوجود، 

 ي كه الگوييم چگونه ژنهاياست كه بفهم
 ي ميماري دارند باعث بيده وراثتيچيپ

ابت، آسم، سرطان ي ديهايماريشوند، مثلاً ب
ن موارد، ي ايدر تمام. ي روانيهايماريو ب
د فرد ين را ندارد كه بگوي قدرت ايچ ژنيه

ك يش از يدا كند وقوع بي بروز پيمارياحتمالاً قبل از آنكه ب. ستيا ني است يا رمين ژن دچار بي ايدارار
 يفي ارتباط ظريماريك بي از ژنها ممكن است با استعداد ابتلاء فرد به يجهش ضرورت دارد و تعداد

گره باز كردن .  اثر بگذارنديطي محين ژنها ممكن است بر نوع واكنش فرد به فاكتورهايداشته باشند؛ همچن
 محسوب خواهد شد و با در دست بودن ينده بعنوان چالشي شك در آيع بيده از وقايچين شبكه پي ايها
  . به حل مشكل كمك خواهد شدياديزان زي ژنوم انسان به ميتوال

 
اين تصوير مجموعه كاملي از كروموزومهاي يك فرد مبتلا به 

روش .  را نشان مي دهد(APL)لوسمي پروميلوسيتي حاد 
جديدي كه رنگ آميزي كروموزوم نام دارد اين امكان را فراهم 
كرده كه تفاوت بين كروموزومها را بتوانيم مشاهده نمائيم و 
مي تواند براي نشان دادن جابجا شدن قطعات كروموزومها كه 

در مورد . بوفور در سرطانهاي انساني رخ مي دهد بكار رود
APL و 7ين قطعات كروموزوم  از بين رفته، ب13، كروموزوم 

 9 و بين كروموزومهاي 17، 15، 11، و بين كروموزومهاي 15
به گروموزومهايي كه با بيش . (  جابجايي رخ داده است18و 

با تشكر از ). از يك رنگ، رنگ آميزي شده اند دقت كنيد
Thomas Ried ،از انستيتوي ملي تحقيقات ژنوم انسان 

NIHبراي تهيه اين عكس ،.  
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 (Blood and Lymph Diseases)  و لنف خونيهايماريب

  
 بـه   ستم گـردش خـون    ياشند س ب ي در تماس نم    بدن  خارج طيما با مح  يمستق بدن انسان    يولها كه سل  از آنجا 
ستم گردش خـون    يسع مجزا در    ي دو ما  س.كند ين سلولها عمل م   ي ا ي برا  دهنده مواد  نتقالستم ا ي س يعنوان نوع 

كنـد و    ي بدن حمـل م ـ    ي را به سمت سلولها    ييژن و مواد غذا   يخون اكس  . خون و لنف   يعنيان هستند،   يدر جر 
كه بـا   را  ها  ي باد يكنند و آنت   ي بدن را كنترل م    يندهايكه فرا را  هورمون ها    ،ن خون يهمچن. سازد يور م مواد را د  

 
و همچنين رگهاي   ) كه شامل شريانها، وريدها و مويرگها مي باشد       (سيستم قلبي عروقي شامل قلب، رگهاي خوني        

و بافتها رخ را به مويرگها يعني جايي كه تبادلات دوطرفه بين خون ) قرمز(شريانها خون اكسيژن دار . لنفاوي است
وريدها خون فاقد اكسيژن را از بستر مويرگها جمع آوري نموده و آن را به سوي قلب باز مي . مي دهد مي رسانند

مايع ميان بافتي را جمع آوري كرده و آن را به درون گره هـاي لنفـاوي فيلتـر مـي                     ) زرد(رگهاي لنفاوي   . گردانند
كـه در شـكل نـشان       (ري لنفاوي و رگهاي لنفوئيدي بهم پيوسته        كنند، سپس آن را از طريق شريان توراسيك، مجا        

در ضمن، فراموش نكنيم كه سيستم رگهاي لنفاوي مثل سيستم عـروق            . به جريان خون باز مي گردانند     ) داده نشده 
  .خوني پيوسته نيست

  :تصوير و توضيحات برگرفته و با اجازه از
Jones, N., et al. (2001) Tie receptors: new modulators of anglogenic and 
lymphanglogenic responses. Nat. Rev. Mol. Cell Biol. 2; 257-267 
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بـه   را   يقـال تستم ان ي ـن س ي ـ اسـت كـه ا     ي، پمپ قلب.  كند يند جابجا م  ي نما ي مهاجم مبارزه م   يسمهايرگانكروايم
 يل م ـ يشكت ـدش خـون را     ستم گـر  ي س ي خون ي، و رگها  خون، قلب بافت   در واقع مجموعه  .  آورد يگردش درم 

  .دهند
ن ي و پـروتئ   يعـات اضـاف   يجذب ما بازق  ياز طر ) ي لنف ي و رگها  ي لنفاو ي، گره ها  لنف يعني (يستم لنفاو يس

له از تـورم  ين وسي به ا كنند وي ميبانيپشتستم گردش خون را يسگردند  يان خون برم  ي كه از بافتها به جر     ييها
 كـه    شـود  ي بدن محسوب م   ي برا يستم دفاع ي س ين به عنوان نوع   يستم همچن ين س يا .دي نما ي م يري جلوگ هابافت

  .ها را به عهده داردي باديد آنتيد خون و تولي سفيد گلبول هاي، تول زايماري  بيسم هايحذف ارگان
لنـف  د خـود    ي ـبـا منـشاء تول    ) شـود  يافت م ـ ي ي لنفاو ي كه در رگها   يعيما يعني( لنف   ييايميوشيساختار ب 

 بـه   WBC از   يي غلظـت بـالا    يمـوس دارا  ي، طحال و ت   نف موجود در مغز استخوان     مثال ل  يبرا. متفاوت است 
 ـمواد   يفراوان  مقدار يد دارا ي آ ي كه از روده ها م     يكه لنف ي باشد در حال   ي م يمنظور مبارزه با عوامل عفون      يچرب

  .ند هضم جذب شده استي فراياست كه ط
 طين شـرا  يهـا و همچن ـ   يماري ب فونت هـا،  دش خون بدن را نسبت به ع       و گر  ي لنفاو يستم ها يدن س يب د يآس
  . سازديشتر حساس ميسرطان ب مثل يخطرناك
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 (Cancers)  هاسرطان

  
 يم سلوليتقسند يفرا ميتنظمعمولا .  از كنترل خارج شوديم سلولي افتد كه تقسي اتفاق ميسرطان زمان

 كنند تا يگر عمل ميكدي با  شود كهي را شامل مال هاگني از سي و  شبكه اد صورت گرفتهيار شديبس
ن ي تواند رخ دهد و چگونه اين اتفاق مي شود، چند بار اميتقس تواند يمشخص كنند كه چه موقع سلول م

د ماشه ن توانين شبكه مي از ا برجستها چند نقطهيك ي در هاجهشدر واقع،  . توان اصلاح كرديخطاها را م
 يطي محي از فاكتورهاي برخمواجهه بابه واسطه ن امر ياكه ، دنزگر سرطان باشآغاو د نسرطان را بكش

تور  فاكنيچند ،معمولا.  باشديا هر دو عامل مي و يكياستعداد ژنت ينوعا به علت ي )مصرف تنباكومثل (
 ييهاچند استثناهر : د وجود داشته باشنديبا  سلولها شود،ميرشد بدخفرد دچار نكه ي قبل از امحرك سرطان

  .ندستي ني كافييك از فاكتورها به تنهايچ ي  هي بطور كليل و،دنداروجود  هم

 اصلاح يرها و روشهاي مسيينارسا -1 :ر استي تظاهر سرطان ها شامل موارد زيسم غالب برايمكان
DNA ،2-3ژن سركوب كننده توموراختلال عملكرد  -3، 2ژن سرطانزاك ي به يعيطبك ژن ي  1رييتغ   

  

                                                           
1 - transformation 
2 - Oncogene 
3 - tumor supressor gene 

 
، كه در ابتدا از يك تومور انساني، كه در حال تقسيم بود، بدست امده Hela cell يك سلول ناميراي

 .رنگ شده است) قرمز (anti-CENP-Eو ) سبز( آنتي توبولين آنتي باديهاياين سلول با. است
CENP-Eكينزين  ، كه نوعي(Kinesin)كروماتيدهاي خواهري جفت شده هاي سانترومر است، به 

  .متصل مي باشددر فاز متافاز 
  و همكاران دانشگاهي ايشان، درTim Yenتصوير ، با اجازه و تهيه شده توسط 

Fox Chase Center, PA, USA, Reproduced from Endow, SE (1993) Trends 
Genet. 9, 52-55. 
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 (Diseases of the Eye)  چشمياهيماريب

  

  
  

 متمركز  ي و عدس  هي مردمك وارد شده، توسط قرن     قيدر چشم، نور ازطر   
 شـود كـه در پـشت    ي م ـدهي تاب هي و سپس به شبك     گردد، يو معكوس م  

 سلول است، كه در بـالا نـشان         هي چند لا  ي حاو هيشبك. چشم قرار دارد  
 ـي در قطعـه ب يينـا يتنها مرحله حساس بـه نـور در ب      . داده شده اند    يرون

 مرحلـه توسـط مولكـول       ني و ا  رد،ي گ ي صورت م  نور رندهي گ يسلولها
 ريي ـ تغ ني شود شـكل ردوپـس     ينور باعث م  .  گردد ي م زي كاتال نيردوپس

 ي مي سلولي هاهي لاقي از طرامي پكي امر باعث براه افتادن      ني كه ا  ابد،ي
 امي ـ پي بـه نوبـه خـود نـوع    زي نندي فراني سازند، اي را م هيشود كه شبك  

  :برگرفته  و با اجازه از. ( فرستدي را به مغز ميعصب
Gebhard Schertler's web page, MRC-LMB, 
Cambridge, UK) 
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ر و تحـت    ي ـ متغ يرامونمان را در فاصله هـا     ياء پ يد تا اش  ندهيعملكرد چشمان ما آنست كه به ما اجازه م        
 موجـود در    يه ها و ساختارها   يده لا يچيار پ يش بس ي آرا يله  ين عملكرد بوس  يا. ميني از نور بب   يط مختلف يشرا

 يه م ـ ي ـبافـت چـشم را تغذ     ) ه  يه و زلال  يزجاج(ع شفاف   يبه علاوه دو محفظه از ما     . دي آ يت م چشم به دس  
  .  كنندي شكل چشم ما كمك ميكنند و به حفظ دائم
 يده م ـي ـه نامي كـه صـلب  يد محافظت كننده  خارجيك پوشش سفي: ل شده استيه تشكيچشم از سه لا  

كـه  ) هيشـبك (يه داخل ـيك لايه كننده چشم و  يتغذ ي خون ي رگها يكه حاو ) ه  يميمش (يانيه م يك لا يشود،  
  .  دهدي است كه اطلاعات را جهت پردازش به مغز انتقال ميشامل اعصاب

. شودي ـ نـور م ي پرتوهـا يدگي چشم قرار دارد و باعث خمييه جلوي است كه در ناح    يه بخش شفاف  يقرن
ده ي ـل گرد ي تشك يك بافت اسفنج  ي چشم بوده و از      ي باشد، قسمت رنگ   يه م يمي مش ييه انتها يه، كه ناح  يعنب

 يسـپس عدس ـ  .  دهد تا وارد چشم شـود      يه است كه به نور اجازه م      ي در عنب  يسوراخ) اهيس(مردمك  . است
ز به نوبـه خـود باعـث        ينها ن ي متمركز گردند كه ا    ي  نور  يرنده ها ي گ ي نور بر رو   ي كند تا پرتوها   يكمك م 

 ييبرهاي شامل ف  يينايعصب ب . كنديعات را منتقل م    گشته و اطلا   يكي الكتر يگنالهايل نور به س   يجذب و تبد  
  . دهديده شده به مغز انتقال مير اجسام ديگنالها را جهت تفسين سياست كه ا

 چـشم   يمـار ي كـه باعـث ب     يدي جد ي، ژنها يك مولكول ي ژنت يكهايد آمده در تكن   ير پد ي اخ يشرفتهايبا پ 
 ياريدر بـس  . نجـا بحـث خواهنـد شـد       ير ا  كه د  ييهايماري هستند، مثل ب   ييشوند به سرعت درحال شناسا    يم

 يهـا يماري ابداع كننـد كـه از ب       ييهاي كنند تا استراتژ   ي محققان فراهم م   ين امكان را برا   يافته ها ا  ين  يموارد ا 
  .شرفت آنها را كند كننديا سرعت پي نموده يريشگي چشم پيكيژنت
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  (Diseases of the Immune System) يمني استمي سيهايماريب

 و  افتني يعني ساده دارد    ي ا فهي حال وظ  ني بوده كه در ع    دهيچي و پ  شرفتهي پ اري بس يستمي س يمني ا ستميس
 ،يروس ـي متولـد شـود در اثـر عفونـت و     يمن ـي ا ستمي در س  دي با نقص شد   ياگرشخص .كشتن عوامل مهاجم  

سـت   معنا ني ـ ا ه ب مي آنز كي فقدان ،1دي مركب شد  يمنيدر نقص ا  .  خواهد مرد  ي انگل اي و   ي قارچ ،ييايباكتر
 ني بـرده و بنـابرا  ني آنها را ازبشوند ي ساخته ميمني استمي س ي كه درون سلولها   ي زائد سم  يكه فراورده ها  

 2 جـورج  ي اساس بروز سـندرم د     يمني ا ستمي س ي فقدان سلولها  نيهمچن .كنند ي م بي را تخر  يمني ا ستميس
  . استافتهيكاهش  T  ي سلولهاديست كه تول اي معنني به اموسينمو نامناسب غده ترشد و  .باشد يم

 .باشـد  ي م ـ يمني حملـه خـودا    ي نـوع  اي و   ي اضاف يمني ا ي از پاسخها  ي ناش گري د يمني اختلالات ا  شتريب
 ـ ي ناش ـ يهمگ)  روده ي التهاب يماريب(3نو كور يماري و ب  ي خانوادگ ي ا ترانهيتب مد  آسم،  از شي از واكـنش ب

 از  ياش ـ ن ابـت ي د ي از فرم هـا    ي و بعض  4ونيمي اتوا يغده ا  ند سندرم چ  كهي هستند در حال   يمني ا ستميحد س 
 يي توانـا  يمن ـي ا ستمي ـ س يدي ـ كل ي از نقـشها   يكي . است ي خود ي به سلولها و ملكولها    يمني ا ستميحمله س 

 دو دچار مـشكل  ني اصي تشخي بدن براكهيزمان. باشد ي بدن مي خودي عوامل مهاجم و سلولها ني ب زيتما
  .گردد ي م5يمني خودايهايماري منجر به بي خوديلكول ها پاسخ به سلولها و مشود يم
  

                                                           
1- severe combined immunodeficiency  
2 - DiGeorge syndrome 
3 - Crohn's disease 
4 - autoimmune polyglandular syndrome 
5 - autoimmune diseases 

 
سلولهاي بزرگ . از غده لنفاوي(Scaning electron micrograph)ريزتصوير ميكروسكپ الكتروني نگاره 

يك سلول . كه داراي سيتوپلاسم كشيده هستند، ماكروفاژ مي باشند؛ سلولهاي گرد و كوچكتر لنفوسيتها هستند
  .قرمز خوني كه دو طرف آن مقعر است نيز در سمت چپ ديده مي شود

  :صوير تهيه شده توسطريزت
Willem van Ewijk, Dep Immunology, Erasmus University of Rotterdam, The 
Netherlands. 
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 (Ear, Nose, and Throat) و گلو ينيگوش و ب

  
گر وجود دارند كه يكديده و وابسته به يچي پيسم هاي و گلو مكانيني گوش، بيدر داخل ساختمان ها

از گذشته . د، نفس بكشد و ببلعديتعادل خود را حفظ نماد كند، بشنود، ي دهند كه صدا توليبه فرد اجازه م
جاد يبا ا.  چشم بوده استيمارهاي، همراه با درمان بي گوش، اتولوژيمارهاي، درمان بي پزشكيدر كارها

ن يبد. ، رابطه گوش و گلو شناخته شد19 باشد، در اواخر قرن ي، كه مطالعه گلو م1يرشته حنجره شناس
  .دندي نام2يحلق شناس- آمد كه  آنرا گوشدي پديگريب دانش ديترت

                                                           
1 - laryngology  
2 - otolaryngology 

 
گوش، بيني و گلوي انسان از نظر عملكرد با يكديگر مرتبط هستند، 

گوش . بنابراين اغلب اوقات بيماري هاي آنها نيز يكديگر را متاثر مي كنند
 به بيني و گلو ره دارد و در (Eustachian tube)از طريق شيپور استاش 

  .نهايت به حلق ختم مي شود
  :برگرفته و با اجازه از

University of Maryland Medical School, 
Otolaryngology Health guide. 
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 -نوس به متخصص گوشي و مشكلات سيي گوش، كاهش شنواي درمان عفونت هايار از مردم برايبس
 از ياري درمان بسيحلق شناس-در واقع گوش.  كننديست، مراجعه مينگولوژيا همان اتولاريحلق شناس، 

 صورت، سرطان سر و گردن، از يميك و ترميت پلاسي، جراحيجيگ: لي، از قبيماري مختلف بيحالتها
جاد ي و ايي اعصاب شنواي بلع، تومورهاي هاينوس، دشواري، مشكلات لارنكس و سييدست دادن شنوا

  . شوديصدا را در شامل م

 يماري را از بيكي ژنتي هايماريار مهم است كه بي بسيني گوش، گلو و بي هايماريص بيدر زمان تشخ
 مشابه يني باليرا نماين كار معمولا دشوار است زيا. ميط هستند، افتراق دهيحر مي كه تحت تاثييها
ا ي مختلف و يطي محيط ممكن است توسط فاكتورهاير محي تحت تاثيهايماري و بيكي ژنتيهايماريب

 .جاد شده باشندي از ژن ها ايا گروهي مختلف و يتوسط ژن ها
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  (Female-Specific Diseases)زنان  ي اختصاصيهايماريب

  
باً همه اعضاء و ين زنان و مردان را در تقري بيست شناختي زي تفاوتهايست پزشكيقات زيتحق

 بر ي مبتني از تفاوتهاي تعدادي و مولكوليكيقات اساس ژنتين تحقيهمچن.  بدن نشان داده انديستمهايس
 -پ هستندي از آنها مربوط به ژنوتي را مشخص ساخته اند، كه برخيماريت و ب در حالت سلام1تيجنس

  . استXY و در مردان XXكه در زنان 

 زنان و مردان وجود ي سلوليميوشي در اساس بياديار زي بسي كنند كه تفاوتهايشنهاد ميافته ها پين يا
 كه مردان يم هورموني رژياوتها از تفاوتهان تفي از اياريبس. ر بگذارندي تواند بر سلامت فرد تاثيدارد كه م

 ين دو جنس مي بيكي ژنتيم تفاوتهايجه مستقي باشند بلكه نتيرند نمي گيو زنان در معرض آن قرار م
  .باشند

 ي برايل روشني احتمالاً دلاي كروموزوم جنسي ژنهاي نسبيشتر راجع به نقشهايانجام مطالعات ب
ن آنها را مشخص ي متفاوت بيهايماريا بين هر دو جنس يب) ك مشتريكيژنت (يهايماري بيح برخيتوض
د جهت ي جديجاد روشهاي اي تواند براين ميت همچني بر جنسي مبتنين تفاوتهايدرك اساس ا. سازد

  .    ت باشنديها حائز اهميماريص و درمان بي، تشخيريشگيپ

  

                                                           
1 - gender-based differences 

 
 نمايي از مقطع عرضي بدن يك زن

  :برگرفته از
Visible Human Project, National Library of Medicine 



 ژنها و بيماريها

 

12

  (Glands and Hormones) غدد و هورمونها

  
  
 بـدن مثـل     ي كه اعمـال اساس ـ    دكننده هورمون است  يده از غدد تول   يچيپ يا مجموعه   1زيستم درون ر  يس
 ز،يپـوف يه ،يغـدد صـنوبر   :ز بـدن عباتنـد از  ي ـغدد درون ر .كندي را كنترل ميز جنسي، رشد و تما سميمتابول

  ).انيدر آقا(ضه ها يو ب) در خانم ها(تخمدان  پانكراس، ،ه هايفوق كل موس،يت د،يروئيد و پاراتيروئيت
ما به درون   يد شده و مستق   يز تول ي هستند كه توسط غدد درون ر      ييايميام دهنده ش  ي پ يهورمونها ملكولها 

 كـه بتواننـد بـه    ييجـا  يعن ـي دورتر يروند تا به بافتها و اندام ها     يآنها به درون خون م     .شونديخون ترشح م  
 ي، پاسـخها  رنده ها ي اتصال به گ   هورمونها با  .ابندي اتصال   شونديده م يرنده نام يژه كه گ  ي و ي سلول يگاه ها يجا

  .. كنندي آنها هستند القاء ميرنده براي گي كه حاويي را در بافتهايمختلف

                                                           
1 - endocrine system 

 
اين هورمونها در گروهي از سلولها . پانكراس هورمونهاي انسولين، گلوكاگن و سوماتواستاتين را توليد مي كند

يكي از اين جزاير در شكل بالا نشان داده شده . ساخته مي شوند كه تحت عنوان جزاير لانگرهانس مي باشند
د، كه هر كدام از آنها متشكل از چهار نوع بطور ميانگين پانكراس انسان حدود يك ميليون جزيره دار. است

در واقع بطور اختصاصي سلولهاي آلفا هورمون گلوكاگن و سلولهاي بتا انسولين مي سازند، كه . سلول هستند
اين دو هورمون با همديگر مسئول كنترل متابوليسم قند هستند؛ سلولهاي دلتا نيز سوماتواستاتين مي سازند، كه 

  .، گلوكاگن و تركيبات فعال ديگري كه اثر فيزيولوژيك دارند را مهار مي نمايدهورمون رشد، انسولين
  :برگرفته و با اجازه از

Brown Medical School Slide Collection.  
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 يسـلولها .كننـد  ي ترشح م  گر از سلولها در بدن هورمون       ي د ياري بس يز اصل ي درون ر  يعلاوه بر اندامها  
نچـه هـستند كـه       از آ  يياد در معده و روده كوچك مثاله ـ      ال موجو يتلي اپ يز قلب و سلولها   ي در دهل  يعضلان
 يامهـا ي تمـام پ يع برا ياگر اصطلاح هورمونها را بطور وس     . شود يده م ي نام 1 پراكنده زيستم درون ر  ي س يگاه
ز ي ـستم درون ري ـ از سيتواننـد بخـش   يبـالقوه تمـام سـلولها م      ن بطـور    يم بنابرا يف كن ي مترشحه تعر  ييايميش

  .محسوب گردند
 خاص  يز ارث ي اختلالات درون ر   يزم ها ي از مكان  يعي منجر به درك وس    يك ملكول يژنتعلم   شرفت در يپ

 شده ييه شناساي اولي آنها نقص ژني كه برا ييهايماريها بر ب  يماريژنها و ب  كتاب   از   ن بخش يدر ا . خواهد شد 
  .باشد ي شده اند متمركز مييرا شناسايا اخي

  
  
  
  
  
  
  
  
 
 
 
 
 
 
 
  
  
  

                                                           
1 - "diffuse" endocrine system 
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 (The Digestive System) يستم گوارشيس

  
ر گوارش يمس.  و حفظ ساختار بدن استين انرژي تاميل غذا به سوخت برايند تبديگوارش فرا

. چ خورده از دهان تا مخرج استي و پي طولانييده  به مجراي چسبيان تهي مي از اندام هايمجموعه ا
 يداخل دهان، معده و روده كوچك، مخاط دارا.  شوديده مي است كه مخاط نامين مجرا آستريداخل ا

 ين دو ارگان گوارشيهمچن.  كننديد ميم ها را تولي كمك  به هضم غذا آنزي است كه برايغدد كوچك
 يخته مي كوچك به روده ريق مجراهاي كنند كه از طريد مي تولييم هايز آنزي كبد و پانكراس نيعنيتوپر، 
  .شوند

 كه يي جايعني شود، ي عبور كرده، وارد معده مين رفته، از مرييغذا از گلو پادر طول پروسه گوارش، 
 1ا دوازدههي كه دئودنوم ي كوتاهيمه هضم شده از داخل مجراي نيغذا.  ابدي يشكسته شدن غذا ادامه م

 از يي قسمت ها3لئومي و ا2ن ژژنوميهمچن.  كندي شود و قسمت اول روده كوچك است، عبور ميده مينام
د ي كنند، را تولي كه به هضم كمك ميم ها و مواديسه صفرا و پانكراس آنزيكبد، ك. ده كوچك هستندرو
قولون و .  روندين ميي پا4 كه روند هضم كامل شد، مواد زائد حاصله به سمت قولونيزمان. ندي نمايم

                                                           
1 - duodenum 
2 - jejunum 
3 - ileum 
4 - colon 

 سيستم گوارش انسان
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 و مواد زائد را  دارندي غذا را برميستم گوارش بدن هستند كه مواد مغذي از سيي قسمت ها1راست روده
 يل و عضلاني طويك مجرايگر يكديقولون و راست روده با . نكه از بدن دفع گردندي كنند تا ايره ميذخ

  . دهنديل مي شود، تشكيده ميرا كه روده بزرگ نام

د، مقدار ي خوري كه ميي مثلاً غذا-ار مرتبط استيتان بسيوه زندگيستم گوارش شما با شيسلامت س
 از ين وجود، برخيبا ا. دي كه در روز داريت و فشار روحيد، سطح احساس امنيدار كه يت بدنيفعال
شه گرفته يا ري بوده ي رسد ارثي شود، به نظر مينجا بحث مي كه در اييل آنهاي، از قبي گوارشي هايماريب

 . وجود ندارديل شناخته شده اي ها دليمارير بي سايبرا. از عفونت باشند

                                                           
1 - rectum 
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  (The Heart and Blood Vessels) ي خونيقلب و رگها

  
  

نقـش   .كند ين م ي بدن را تام   ياز تمام عملكردها  يرا سوخت مورد ن   ي است ز  ياتي ح ي زندگ يژن برا ياكس
وسـته  يهـم پ  بي ا شـبكه ،  ي خـون  يرگها. باشد ي بدن م  يژن به تمام سلولها   يقلب پمپاژ خون سرشار از اكس     

 كنند تا خون در آن ي فراهم ميريمسكه هستند  دهاي و وردچه هايرگها، ور ي، مو انهاي، شر انچه ها يشامل شر 
آئـورت از قلـب      .ن آنها آئورت است   يباشند و بزرگتر   ي مبادله خون م   ي برا يانها گذرگاه يشر .كندحركت  

قطـر   دارند و يچه اي ماهيواره هايد كه د گرديم مي كوچكتر تقسيانهاي شرياديمنشعب شده و به تعداد ز    
  .دندهيا كاهش ميش ي از بدن را افزايه خاصيان خون به ناحيم شده كه جري تنظي آنها طوريره ايدا

ه كـرده و  ي ـادند كـه بافتهـا را تغذ   يار ز ي با انشعابات بس   يينها رگها ي ا ؛ نازك دارند  يواره ها يرگ ها د  يمو
 ييدچـه هـا   يرگها به ور  يمو .رداننده برگ يكبد و كل   ،به ششها  دفع   يبراند تا   ي نما ي م يمواد زائد را جمع آور    

دها خـون بـدون     ي ـور. گرداننـد ابنـد بر  ي ي كه به قلـب راه م ـ      ي بزرگ يدهايرسند كه مواد زائد را به ور       يم
  . به قلب برگرددد و دوبارهري بگيشتريژن بيكنند تا اكس يژن را به ششها حمل مياكس

 و  ي، سـكته قلب ـ   عروق كرونر قلـب    يماري، ب  خون يع شامل پرفشار  ي شا چه قلب ي ماه يماريچهار نوع ب  
، انهاي مربـوط بـه شـر      يهـا يماريب ،1ا شامل اختلال ضربان قلب    فرم ه ر  ي سا .دنباش ي م يسم قلب ي رمات يماريب

                                                           
1- arrhthmias   

 
  آناتومي قلب انسان

  :برگرفته و با اجازه از
Department of Cardiothoracic Surgery, USC. 
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گردش خـون   اختلالات   ،ي قلب يچه ها ي مربوط به در   يماريب ،ي مادرزاد ينقص ها  ،رگهايانچه ها و مو   يشر
 ـ ي ـجـه تول  ين اخـتلالات نت   ي ـ از ا  يبعـض  .دنباش ي م يدها و عروق لنف   يور و اختلالات    يوير  ش از حـد   يد ب

  . باشدي ميچه اي ماهيهاي از ناهنجارير موارد ناشيكه ساي است در حال1ي خوني رگهايسلولها
 ـ  يا تشك ي ي از التهاب عروق خون    ي ناش ي قلب يهايماري ب يمابق  ي م ـ 2 تحـت عنـوان پـلاك      يل ذرات چرب

  .دنباش
 

                                                           
1 - the over production of blood vessel cells 
2 - plaque 
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   (Nervous System)يعصب ستميس

  
 هماهنـگ  مـسئول   كننـد كـه    يجاد م يا يكيالكتر يها گناليس از يا دهيچيپ شبكه يعصب ستميس و مغز
   .است احساسات  و تفكر حافظه، گفتار، ،يكري پيحسها عضلات، كردن

ز  ا يبرخ ـ: دارنـد  يك ـيژنت  مؤلفه ينوع كنند يم متاثر را يعصب ستميس مايمستق كه يمتععد يها يماريب
تـوارث   دهي ـچيپ حالت نيچند يدارا كه شده ثابت  زيگر ن ي د ياست و برخ   ژن كيجهش در    از يناش آنها

   .هستند

از است تا در رابطه با جنبـه       ي، ن 1كننده اعصاب  بيتخر يها يماريب پاتوژنز از ژرف ما  دانش با توجه به  
 يمـار يب كـه در   يوني ـانكلوز اجسام و مري آلزا يهايماريمغز در ب   يها پلاك  :ميها كار كن  يمارين ب ي عام ا  يها

 نگتون،يهـانت   يمـار يب كه در ي هستند، در حال   يب عموم يترك كيو شامل حداقل     شوند يم افتي نسونيپارك

                                                           
1 - neurodegenerative disorders 

 
عمده ترين زمينه هايي كه ژنتيك مولكولي نقش مهمي را يكي از 

در آينده آن بازي خواهد كرد، بيماري هاي پيچيده اي نظير 
شكل فوق مناطقي كه جريان خون . شيزوفرني و افسردگي است

در آميگدال سمت چپ و ) نقاط قرمز(در آنها افزايش يافته 
گي فاميلي كورتكس اوربيتال مياني را در فردي مبتلا به افسرد

اساس مولكولي اين بيماري و بيماريهايي . ماژور نشان مي دهد
مثل آن براي مطالعات آينده هنوز بعنوان چالشي بزرگ محسوب 

  .مي گردند
  : برگرفته و با اجازه از

Andreasen, NC (1997) Science 275, 1586-1593. 
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 1"اي ـپو جهـش "حاصـل از     يهـا  يمـار يب  از يناش يهمگ  كه ينخاع-يمغز يآتروف و شكننده  X  سندروم
نـد آپوپتـوز، و     يفرا  . شـود  ي مـشاهده م ـ   DNAونده   تكـرار ش ـ   يتوال گسترده شدن  يدر آنها نوع   و هستند
 نيچنـد  در لي ـگـر دخ  يد يمولكول يها سميمكان عنوان ز به ين ،ي داخل سلول  يامهايع انتقال پ  ين وقا يهمچن

 بـه  كلـسترول  نقـل و انتقـال     ميتنظ ـ و نيل ـيم وسنتزيب نيهمچن . مطرح هستند  يعصب كننده بيتخر يماريب
   .شود يم دهيد كيپ منين و يمار - شاركوت دندان يها يماريب در بيترت
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  

                                                           
1 - dynamic mutation 
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مرد (تصويري اصلي تهيه شده با نرم افزار جستجوگر ظاهركننده اجزاء بدن انسان 

 . انسان شفاف، كتابخانه ملي طب، برگرفته از پروژه)شفاف

  (Male-Specific Diseases) مردان ي اختصاصيهايماريب
 

  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  

 ي مختلف نهفتـه انـد؟ اكنـون برخ ـ        يل ژنها ي در پس تشك   يست شناخت ي ز يسمهايكدام نوع مكان  
ابند كه برآمـده از  ي يز ميگر تمايكدي  ازي دارند كه اعضاء بدن مرد و زن به نحو  يدانشمندان اظهار م  

 كه مربـوط    يي و نه فقط اعضا    - در بدن  ي باشد، نه هورمونها، و معتقداند كه هر عضو        يكروموزومها م 
. ك محـرك پاسـخ دهـد      يت فرد به    ين را دارد كه بر اساس نوع جنس       يت ا ي ظرف -د مثل هستند  يبه تول 

 انسان در پوست، استخوان، قلب و يناختست شيا مختص به جنس زي ي اختصاصي مثال، نمودهايبرا
هـا در   يماري از ب  ياريبعلاوه بس . ن خصوص بدست آمده اند    يز در ا  ي ن يمغز قابل مشاهده اند، و شواهد     

  .ابندي ي متفاوت بروز ميزنان و مردان با جلوه ها
ر ي، درمان و تاث   يريشگي مربوط به علت، پ    ي و درك تفاوتها   يي شناسا يپژوهشگران در حال كار برا    

 كه مـرد    ييهايماريا ب ي باشند،   يا جنس زن م   ي هستند كه صرفاً مربوط به جنس مرد         يطيها و شرا  يماريب
 فـرد   2 و جـنس   1تيد بر جنس  ين موارد تاك  ي كه در همه ا    -ندي نما ي متفاوت مبتلا م   يو زن را به شكلها    

 ـ رونـد پ    قابل توجـه بـر     ي توانند اثر  ي م يين تفاوتها يچن.  باشد ي م يدي كل يرهايبعنوان متغ  ، يريشگي
  .      ها در هر دو جنس مرد و زن بگذارديماريص و درمان بيتشخ
  

  
                                                           
1 - gender 
2 - sex 
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 (Mitochondria and Disease) آن يهايماري و بيتوكندريم

ژن استفاده ي خود از اكسيسمير متابولي كه قادر بودند در مسييهايش، باكتريون سال پيليش از چند بيب
ار ي ارتباط بسين برقراريا. زه شدنديژن استفاده كنند، كولونيز اكس توانستند اي كه نمييكنند، در سلولها

 با يد انرژيش توليها از حفاظت سلول برخوردار شده بودند، و سلولها از افزاي باكتر-ز بوديت آميموفق
 گشتند كه يزيل به چيها تبديبه مرور زمان باكتر. ده بودندي بهره مند گرديسم هوازياستفاده از متابول

 يافت مي بدن انسان يها را كه در همه سلولهايتوكندريدر واقع م. يتوكندريم مي گوئيزه ما به آنها مامرو
  . شودي ساخته مATPرا در آنجاست كه يند زي گوي م"روگاه سلولين"شوند 

 يكه حاو) به جز هسته سلول( هستند ييسمهاي دارند، تنها ارگانييايها منشاء باكتريتوكندرياز آنجا كه م
DNAاز چند ييايتوكندريژنوم م.  باشندي م 

 ژنوم -جهت با ژنوم هسته سلول فرق دارد
 ژن را 37 كوچكتر است، فقط يلي خيتوكندريم

 13تنها .  باشدي شكل مي كند و حلقويكد م
 ي كنند و مابقين كد مي پروتئييايتوكندريژن م

  . باشنديها مRNA ساخت يژنها برا
قرار گرفته اند  يره تنفسيها در زنجيتوكندريم

نها مركب است ي متشكل از پروتئيره ايكه زنج
 يكه در غشاء داخل) V تا I مركب ينهايپروتئ(
 از يبرخ. ب قرار گرفته اندي به ترتيتوكندريم
 يني پروتئي كه كمپلكسهايني پروتئيرواحدهايز

 ييايتوكندري مDNA دهند توسط يل ميرا تشك
(mDNA)توسط نهاي پروتئي شوند، مابقي كد م 

DNAيكمپلكسها.  شوندي هسته سلول كد م 
I ،III و IVپروتونها يتوكندري از خلال غشاء م 

افتن يان ي در اثر جرATPند و ي نمايرا پمپ م
 كه Vله كمپلكس يپروتونها به پشت غشاء، بوس

  . شودي است، ساخته مATPase ينوع
 (mtDNA) 1ييايتوكندري مDNA ينقصها

كه ي روند در حالين مي اسپرم از بيهايتوكندري، ميدر دوره بارور.  رسندي به ارث ميبصورت مادرزاد
 يه به مادرش ميك فرد شبي يهايتوكندري مDNAن، يبنابرا.  شوندي سلول تخم حفظ ميهايتوكندريم

                                                           
1 - mitochondrial DNA (mtDNA)  

 

  
  

ژنهايي است كه كمپلكسهاي ژنوم ميتوكندريايي حاوي 
روي علائم ژني . پروتئيني زنجيره تنفسي را كد مي نمايد

  .كليك كنيد تا اطلاعات بيشتري كسب نمائيد
ناحيه اي است كه كد كننده نمي باشد و فرايند : ناحيه كنترل

  .ترجمه و همانند سازي ژنوم ميتوكندريايي را تنظيم مي كند
rRNA :RNAريبوزومي   

   ناقلRNA ژنهاي :خطوط سفيد
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ند، اما فقط توسط ي توانند هم مردان و هم زنان را مبتلا نماي مييايتوكندري ميهايمارين شكل، بيبه ا. باشند
  .ابندي ينان به فرزندانشان انتقال مز

چنانچه . كسان اندي ي هستند كه همگييايتوكندري مDNA از ي هزاران كپي سلولها حاويعيبطور طب
 و يعي طبDNA هر دو نوع يا به ارث برسد، سلولها حاوي رخ دهد ييايتوكندري مDNA در يجهش

را اصطلاحاً ) افتهي وجهش يعي طبييايتوكندري مDNA(ن حالت مركب يا. افته خواهند بوديجهش 
 يهاDNAك حداقل تعداد يوندد، ي بوقوع بپيمارينكه علائم بي ايبرا. ندي گوي م1يهتروپلاسم

كه تعداد يهنگام. ند اثر آستانهي گوين حالت را مي ا-د در سلول موجود باشنديافته باي جهش ييايتوكندريم
 به ين وابستگيشتري كه بييآستانه باشند، ابتدا بافتهاش از حد ي بييايتوكندري مDNAافته ي جهش ي هايكپ

ل است كه ين دليرند و به همي گير قرار ميتحت تاث) ي و عضلانيستم عصبيمثل س( را دارند يمصرف انرژ
   . را به همراه دارنديك و مشكلات حركتي علائم نورلوژييايتوكندري ميهايماريب

  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  

                                                           
1  heteroplasmy 
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  (Muscle and Bone)عضله و استخوان 

  
چنـد  .  شـود يرو اعمـال م ـ ي ـ چسبند و نيق رباطها به آنها م   يچه ها از طر   ي است كه ماه   يه گاه ياسكلت تك 

 همبنـد  يچـه هـا و بافتهـا   يل و عملكرد ماه  ي تشك ي كه برا  ييل نقص در ژنها   ي وجود دارند كه به دل     يماريب
 است كه شامل استخوانها، غـضروف و  ي گسترده ايبافت همبند واژه . (ندي آ يت اند به وجود م    يحائز اهم 
  ). شوديرباطها م

 ي و دارا  ي باشند كه در ساخت بافت قو      ي بافت همبند م   ينهاي از پروتئ  ي كه انواع  -1نيليبريبروز نقص در ف   
 يسپلازي ـكـه د  ي شـود در حال    ي م ـ 2 باعـث سـندرم مارفـان      -ت اسـت  ي ـ حـائز اهم   يريقدرت انعطاف پـذ   

  . شوديافت مين ناقل در بافت غضروف ي از نقص ناقل گروه سولفات است كه ايك ناشيروفستيد

                                                           
1 - Fibrillin 
2 - Marfan syndrome 

 
 با رنگ آبي كوماسي رنگ آميزي شـده اسـت،           كه) سلول بافت همبند  (يك سلول فيبروبلاست كشت داده شده       

بسياري از ساختارهاي رشته اي، كه در كنار يكـديگر تـشكيل            . اين رنگ نوعي رنگ عمومي براي پروتئينهاست      
. قسمت تخم مرغـي شـكل مركـزي هـستك مـي باشـد             . اسكلت سلولي را مي دهند، را مي توان ملاحظه نمود         

  : برگرفته، و با اجازه، از(
Alberts et al. (1998) Essential Cell Biology, Garland Publishing Inc.)   
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 1 دوشـن  يل عضلان يتحل:  هستند عبارتند از   ي عضلان ي كه نشات گرفته از نقص در خود سلولها        يماريدو ب 
(DMD)  2ل قدرت انقباض عضله   ي و تحل .DM است، كه مـشابه    )) 3اي پو يجهش(( از   ي ناش يماري ب ي نوع

 يمـار ين بي ـ، امـا در مـورد ا  ي تكرايدي نوكلئوتيك توالي گسترده شدن  يعني باشد،   ينگتون م ي هانت يارميب
  . نقش دارديناز عضلانين كي ژن پروتئينوع

DMD حفظ ي است كه برا4نيستروفي، بنام دين اسكلت سلولي در پروتئي از نقصي است كه ناشيماري ب 
  .ت داردي اهميساختار سلول

ز به  ين آن ن  يم كه عملكرد پروتئ   يگاه شده است انتظار دار    ين جا يي تع 5س وان كرولد  يندرم ال كه ژن س  يدر حال 
  . كمك كنديمارين بي ايدرك اساس مولكول

  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  

                                                           
1 - Duchenne muscular dystrophy (DMD) 
2 - Myotonic dystrophy (DM) 
3 - dynamic mutation 
4 - dystrophin 
5 - Ellis-van Creveld syndrome 
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 (Neonatal Diseases) نوزادان يهايماريب

 ـي و تجه   اطلاعـات  ي تمـام  ي خوانند كه دارا   يم 1هياول ي الگو ينوعاغلب به عنوان    را   يژنوم انسان   يزات
بطـور   عبارت ژنـوم     . باشد ي م ي و كامل ضرور   يك انسان با مشخصات عموم    يدار شدن   ي پد ياست كه برا  

ا سلول وجود   يسم  يك ارگان يمتصل به آن كه در      ن  ي پروتئ يو مولكولها  DNA  به مجموعه  دارداشاره   يكل
ر ي نخ ماننـد ژنهـا و سـا        ي ها ي كه بصورت بسته بند    - جفت كروموزوم است   23 ي دارا يژنوم انسان . دارند
ن جفت كروموزومها را به فرزند خود اهدا        ي از ا  يكين  ي و هر كدام از والد     -افته اند ي ها شكل    DNAانواع  

  . كنديم
 . باشـد  ي تـوارث م ـ   ي است و درواقع واحد عملكرد     DNA خاص از    ي توال يژن نوع ك  يقت  ي در حق 

 يازهاي ن ن كننده يتام يا مولكول ها  ين  يك پروتئ ي ساخت   ي هستند كه برا   ي اطلاعات يداراژن ها    از   ياريبس
 يم ـن  يز در پـروتئ   ي ـرات نـا چ   يينجر به تغ  م در ژنها    زيات هرچند ناچ  ريين تغ يبنابرا.  لازم اند   سلول يضرور
 باشـد امـا     يك كروموزوم م  يك ژن منفرد از     ير در   يي از تغ  يناش ي انسان يهايماري از ب  ياگر چه بعض  . گردند

   . مختلف اندينهاير كننده پروتئي درگيرهاي متعدد و مسير در ژنهايي ماحصل تغهايمارين بي از اياريبس
ده و منـسجم تكامـل      ي ـچي پ ي ضـرور  يندهايفرا يشماري ب يژنها شود   ي، گمان م  يطيهمانند عوامل مح  

 تواند منتج به زاده     ي شود م  يندها دچار مشكل م   ين فرا يا چندتا از ا   ي يكيكه  يهنگام. ندي را كنترل نما   ينيجن
ژه آندسـته از    يمطالعـات دانـشمندان، و بـو      .  اسـت  يك ـيرات ژنت يي ـ گردد كه دچار نواقص و تغ      يشدن فرد 
ل در تكامـل    ي ـ دخ يم ـي تنظ ينـدها ي راجع بـه فرا    ي كنند، اطلاعات  ي موجودات مدل كار م    ي كه رو  يمطالعات

 يخص م ـ گردنـد را مـش  ي م ـي از آنهـا ناش ـ يكيرات ژنتيي كه تغياتي ح يرهاي دهند و مس   يانسان بدست م  
ا ي ـ مثل موش گريدمدل موجودات د بلكه از ني آي به دست نمين اطلاعات فقط از مطالعات انسان يا. سازند

 كنند كه چگونـه  ين موضوع را به ما عطا م ي روشن از ا   يت جلوه گاه  يند كه در نها   ي آ يمخمر هم بدست م   
  .ندي نمايده عمل ميچي پيستمهاي در سيدي كليژنها

  
  
  
  
  
  
  
  
  
  

                                                           
1 - blueprint 
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 (Nutritional and Metabolic Diseases) يسمي و متابوليه اي تغذيهايماريب

  

  
  

 
اولين مرحله در مسير تجزيـه      . آمينواسيدهاي مازاد به منظور توليد انرژي تجزيه مي گردند        

ايـن  افرادي كـه فاقـد      . فنيل آلانين و تيروزين نياز به آنزيم فنيل آلانين هيدروكسيلاز دارد          
 مي شوند كه يـك نـوع خطـاي متابوليـسمي     (PKU)آنزيم هستند مبتلا به فنيل كتونوري    

ويراسـت  ) 1998سـال    (Stryer, Lمطلب اصلاح شده اي از بيوشيمي [مادرزادي است 
  ]W.H, Freeman and Coبا اجازه از , سوم
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هـا،  يازش  از چربي مورد ني و ساخت مولكوهاي كسب انرژي بدن برايياست از توانا   سم عبارت يمتابول
 و  ي مـواد معـدن    ياري ـ كـه بـه      يم ـي آنز يم با استفاده از واكنـشها     ي خور ي كه م  يينهايدراتها و پروتئ  يكربوه

  .ردي گينها صورت ميتاميو
 دهنـد از نظـر      يمها را كه در سلولها رخ م ـ      يز شده با آنز   ي كاتال يده واكنشها يچي شبكه پ  يف كل ين تعر يا

 اختصاص دارد كه  ييهايماريرد به ب  ي گ ي كه مورد بحث قرار م     ين مطلب مختصر  ياگرچه ا . دور داشته است  
 نسبت بـه  يزان قابل توجه  ين است كه به م    يقت ا ي هستند، لذا حق   يكيابول مت يندهاي در فرا  1در اثر بروز خطا   

ن ي ـم اصـلاً بـه ا     يك آنز يك جهش در    ياغلب اوقات بروز    : ستم تحمل وجود دارد   ين خطاها در درون س    يا
 يز ممكـن اسـت بـرا      ي ـگر ن ي د يمهاي از آنز  يتعداد.   خواهند شد  يماري ب يست كه افراد دچار نوع    ي ن يمعن
ش ي ممكن است ب   يكي متابول ي انواع واسطه ها   يند و برا  يگر رقابت نما  يكدينوع مولكول با    ك  ير دادن   ييتغ
م يك آنـز ي ـ دهد كه    ي رخ م  ي موقع يماريب.  وجود داشته باشد   ييجه نها ي حصول همان نت   ير برا يك مس ياز  
  . دچار مشكل گردديسمير متابوليسم كنترل مسيك مكانينكه يا اي ناكارآمد شود، ياتيح

 كشف شده، كلون ي آنها ژنيم كه برايشتر مورد بحث قرار داده اي را ب يسمي متابول يهايماري ما ب  نجايدر ا 
 صـفات   يعن ـي:  هـستند  2ي مـادرزاد  يها، خطاهـا  يمارين ب ي از ا  ياريبس. ده است ين گرد ييشده و نقشه آن تع    

 از بـروز  يا ناش ـه ـيماري بي باشند؛ مـابق ي ميسمير متابوليم مس يك آنز ي از بروز جهش در      ي كه ناش  يموروث
  .      باشندي نقل و انتقال ميسمهايم كننده و مكاني تنظينهاي هستند كه در پروتئييجهشها

  
  

                                                           
1 - Error  
2 - Inborn errors  
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 (Respiratory Diseases) ي تنفسيهايماريب

  
 .باشـد  يم ـ)  سوخت تمام بـدن    يعني( به بدن    ژني اكس لي در انتقال و تحو    ياتي نقش ح  ي دارا ي تنفس ستميس
 ـمي را تنظ بدنيدما ،نموده را حذف ي زائد سممواد كند، ي دفع مرا CO2 ستمي سني انيهمچن  و دي اس ـني و ب

 و ي عمـل تنفـس  و هـستند و هـر د  ي تنفسستمي جزء سنيششها بزرگتر .دي نمايتعادل برقرار م (pH) باز خون
 خون و    از هوا به   ژني است كه همان انتقال اكس     ي شامل تبادلات گاز   يعملكرد تنفس  .دهندي را انجام م   يرتنفسيغ

 . اسـت يكيولـوژ يزي و فييايميوش ـي، بيكي شـشها مكـان  يرتنفسي غيهاعملكرد .باشد ياز خون م CO2 حذف
 ، سازند ي فراهم م  ين عوامل عفو  گري و د  يروسيو ،يياي در برابر عوامل باكتر    يدفاعستم  ي س ينوعششها  ن  يهمچن
 ي از سـاختارها   نهـا ي بزرگ و عبـور ا     ينهاي و پروتئ  ونهاي آب،   انيجر ، زائد مختلف را حذف    يكي متابول داتيتول

 ي نقشهاي كه داراندي نماي مدي را تول  ييايمي و عناصر ش   ي ضرور ي و انواع هورمون ها    كنند يكنترل م را   يسلول
 و تـصادفات  ،ي سـم مـواد ز جمله تـنفس   ا دهندي رخ م  يادي ز لي به دلا  ي تنفس يهايماريب .باشند ي مهم م  يستيز

 نمو ي كه بر رويگري دزي و هر چيكي ژنتي ، فاكتورهايعوامل عفون .ندي كشگاري نادرست مثل س  يسبك زندگ 
. گــرددي تنفــسيهــايماري ببـروز  منجــر بــه توانـد  ي مــمي مــستقري ـ و چــه غميشـشها مــوثر باشــد چـه مــستق  

 
  

مايع ادم بـصورت    . ، ششهاي رت  )راست(و دچار ادم، يا آبگرفته      ) چپ(تصوير كونفوكال ليزري از آلوئولهاي نرمال       
). ، انتـشار نيافتـه  Gagic and Lee(سفيد رنگ، ديواره آلوئولها خاكستري و كيـسه هـاي هـوايي سـياه رنـگ انـد       

  : سايتبرگرفته، و با اجازه از وب
Rolf D Hubmayer, M.D., Mayo Clinic and Foundation, Rochester, MN 



 ژنها و بيماريها

 

29

(Skin and Connective Tissue)بافت همبند پوست و 

   

 

 يط دروني است و محيسطحمساحت  و هم از لحاظ يز لحاظ وزن در بدن هم اعضون يپوست بزرگتر
 ارتباط با يبرا يپوست بعنوان كانال.  داردي مختلفيپوست نقش ها.  كنديرون جدا ميط بيبدن را از مح

دار  رنگدانه يسلولها  از؛ كندي ميري آب بدن جلوگند از دست رفتني فراازپوست  ؛ استرون بدني بيايدن
محافظت فرا بنفش اشعه  از بدن در برابر تابش  برد تايبهره م شود يده ميست  ها ناميس كه ملانويژه ايو

 و به  دخالت دارد؛Dن يتامين وي تاميق مشاركت دادن منابع بدن براياز طرم يموستاز كلسوهد؛ در ينما
 .  كنديكمك مبدن سم يم دما و متابوليتنظ

ن يا. هستند ي ومحكميارتجاع ي ساختار چارچوبازمندينل پوست ي از قبي ارتجاعيبافت ها
 يبافت ها مختلف ي در جهتها.  شوديده مي نامهمبندا بافت ي 1ي سلولي خارجكسيچارچوب ماتر

 يافت مير پوست ي ززي ن- هايردپزرباطها و , استخوان،  غضروف،)ي چربيسلولها (ي بافت چرب-همبند
  ازي دسته اصلاز سه همبند يهمه بافتها. ند داريديكل يپوست نقش عملكرد  ويشكل ده يبراكه  شوند

 ين هايپروتئ, )ن و كلاژنيالاست (ي ساختارين هاي پروتئ عبارتند از؛كهه اند  شدليشك تياتيح يمولكولها
  .كانهاي و پروتئوگل)نينيلام و نيبرونكتيف, نيليبريف (افتهيتخصص 

                                                           
1- extracellular matrix  

 
 و -كه عمدتاً فيبروبلاست بوده -لايه درم پوست، كه در بالا نشان داده شده است، يك لايه سلولي است

لايه درم مسئول تنظيم دما .  پوست را تشكيل مي دهند،اين دو لايه. زير اپيدرم را مي پوشاند
(Thermoregulation)فيبروبلاستها موادي مثل كلاژن و .  و تامين مواد مغذي لايه اپيدرم مي باشد

لايه درم از بافت . اد و حفظ مي نمايندالاستين را ترشح مي كنند كه قابليت ارتجاع پوست را ايج
  .پيوندي است و از اين لايه است كه لايه اپيدرم تشكيل مي شود

  : و با اجازه از وب سايت برگرفته
David Hawkins, Ph.D, Exercise Biology Program, UC Davis. 
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ها بحث يماري ژن ها و ب كتاببخش ازن يل آنچه در اي از قبهمبندبافت پوست و  ي هايماري از بيبعض
 ي خاصياختلالات ژنها يمارير بيدر ساكه ي در حال، هستنديكيوراثت ژنتدر اثر  بطور مطلق  شوديم

 بافت اختلالات و ي پوستيهايماري بي ظاهري جنبه ها ازياريسب.  باشندي آنها مطرح نميبعنوان علت اصل
ها علت يمارين بي كنند اي ها گمان ميكه برخي دارند بطوريانپوشهم اختلالات ريساگر و با ي با همدهمبند

  . دارنديكساني يكيژنت
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   كتابيراستار در مورد ساختاربنديح ويتوض
  

  اسـت و   يموضـوع  يدسـته بنـد    گونه   به) نيزبان لات (كتاب  اصل   ينكه ساختاربند يت به ا  يبا عنا 
 مثلاً سرطان   ،باشد و متناسب با موضوع      ك بار يش از   يب ممكن است    يماريك ب ي مربوط به    يرهانوشتا

 و هم در بخش غدد و هورمونهـا          زنان، هم در بخش سرطان     ي اختصاص يهايماريبخش ب پستان هم در    
. م آورد يكبار متن آنرا خـواه    ين تكرارها حذف و فقط      ي ا ، آن يش فارس يرايلذا در و   است،   تكرار شده 

ها متناسب بـا موضـوع هـر        يماري ب يل دسته بند  يذ كتاب در    ي و موضوع  يت علم يما جهت حفظ ماه   ا
  . آمده استي در جدولفصل

 اسم بـرده و     يماري از هر ب   ني لات يب حروف الفبا  يبر اساس ترت  ش  يراين و يدر ا لازم به ذكر است     
   .مي نمائي ميآنرا معرف

  
   بيماريهايجزء دسته  نام بيماري  شماره

1  Achondroplasia بيماريهاي عضله و استخوان، بيماريهاي نوزادان 

2  Adrenal hyperplasia غدد و هورمونها  
3  Adrenoleukodystrophy  غدد و هورمونها، سيستم عصبي، بيماريهاي تغذيه اي و عصبي  
4  Alpha-1-antitrypsin 

deficiency 
  بيماريهاي تنفسي

5  Alport syndrome صي مردانبيماريهاي اختصا  
6  Alzheimer disease سيستم عصبي  
7  Anemia, sickle cell بيماريهاي خون و لنف  
8  Angelman syndrome  بيماريهاي نوزادان، سيستم عصبي  
9  Asthma بيماريهاي سيستم ايمني، بيماريهاي تنفسي  
10  Ataxia telangiectasia  عصبيقلب و عروق خوني، بيماريهاي سيستم ايمني، سيستم  
11  Atherosclerosis قلب و عروق خوني 

12  Autoimmune 
polyglandular 

syndrome 

  غدد و هورمونها، بيماريهاي سيستم ايمني

13  Best disease بيماريهاي چشم  
14  Breast and ovarian 

cances  
  سرطانها، بيماريهاي اختصاصي زنان، غدد و هورمونها

15  Burkitt lymphoma خون و لنف، سرطانها، بيماريهاي سيستم ايمنيبيماريهاي   
16  Cancers   
17  Charcot-Marie-Tooth 

syndrome 
  عضله و استخوان، سيستم عصبي

18  Cockayne syndrome غدد و هورمونها، عضله و استخوان، بيماريهاي نوزادان، سيستم عصبي  
19  Colon cancer سيستم گوارشي، سرطانها  
20  Crohn’s disease سيستم گوارشي  
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   بيماريهايجزء دسته  نام بيماري  شماره
21  Cystic fibrosis  سيستم گوارشي، بيماريهاي نوزادان، بيماريهاي تنفسي  
22  Deafness گوش، بيني و گلو، سيستم عصبي  
23  Diabetes, type 1 ي سيستم گوارشي، غدد و هورمونها، بيماريهاي سيستم ايمني، بيماريهاي تغذيه ا

  و متابوليك
24  Diastrophic dysplasia پوست و بافت همبند، غدد و هورمونها، عضله و استخوان  
25  DiGeorge syndrome بيماريهاي سيستم ايمني، بيماريهاي نوزادان  
26  Duchenne muscular 

dystrophy 
  عضله و استخوان، سيستم عصبي

27  Ellis-van Creveld 
syndrome  

  ، پوست و بافت همبندعضله و استخوان

28  Epilepsy سيستم عصبي  
29  Essential tremor سيستم عصبي  
30  Familial Mediterranean 

fever 
  سيستم عصبي 

31  Fibrodysplasia 
ossificans progressiva 

  عضله و استخوان

32  Fragile X syndrome بيماريهاي نوزادان، سيستم عصبي  
33  Friedreich's ataxia  يستم عصبي س  
34  Gaucher disease سيستم عصبي، بيماريهاي تغذيه اي و متابوليك، بيماريهاي خون و لنف  
35  Glaucoma بيماريهاي چشم  
36  Glucose galactose 

malabsorption 
  بيماريهاي تغذيه اي و متابوليك، سيستم گوارشي

37  Gyrate atrophy of the 
choroid and retina 

  چشمبيماريهاي 

38  Harvey Ras oncogene  سرطانها 

39  Hemophilia بيماريهاي خون و لنف  
40  Hereditary 

hemochromatosis  
 بيماريهاي تغذيه اي و متابوليك، 

41  Huntington disease   ،سيستم عصبي 

42  Immunodeficiency with 
hyper-IgM  

 بيماريهاي سيستم ايمني

43  Lesch-Nyhan syndrome  تم عصبي، بيماريهاي تغذيه اي و متابوليكسيس 

44  Leukemia, chronic 
myeloid  

 بيماريهاي سيستم ايمني، بيماريهاي خون و لنف، سرطانها

45  Long QT syndrome قلب و عروق خوني 

46  Lung carcinoma, small 
cell 

 بيماريهاي تنفسي، سرطانها

47  Male pattern baldness  ي مردان، پوست و بافت همبندبيماريهاي اختصاص 

48  Malignant melanoma  پوست و بافت همبند، سرطانها 

49  Marfan syndrome  عضله و استخوان، بيماريهاي نوزادان، پوست و بافت همبند 

50  Maple syrup urine 
disease  

 سيستم عصبي، بيماريهاي تغذيه اي و متابوليك
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  هاي بيماريجزء دسته  نام بيماري  شماره
51  Menkes syndrome  سيستم عصبي، بيماريهاي تغذيه اي و متابوليك، پوست و بافت همبند 

52  Multiple endocrine 
neoplasia  

 غدد و هورمونها، سرطانها

53  Myotonic dystrophy   ،عضله و استخوان، سيستم عصبي 

54  Narcolepsy سيستم عصبي 

55  Niemann–Pick disease ،بيماريهاي تغذيه اي و متابوليك، بيماريهاي خون و لنفسيستم عصبي  

56  Neurofibromatosis  سيستم عصبي، سرطانها، گوش، بيني و گلو 

57  Obesity  بيماريهاي تغذيه اي و متابوليك 

58  Pancreatic cancer بيماريهاي تغذيه اي و متابوليك، سرطانها، سيستم گوارشي 

59  Parkinson disease  عصبيسيستم 

60  Paroxysmal nocturnal 
hemoglobinuria 

 بيماريهاي خون و لنف

61  Pendred syndrome گوش، بيني و گلو، غدد و هورمونها 

62  Phenylketonuria  ،بيماريهاي تغذيه اي و متابوليك، سيستم عصبي 

63  Polycystic kidney 
disease 

 سرطانها

64  Porphyria تابوليك، پوست و بافت همبند، بيماريهاي خون و لنفبيماريهاي تغذيه اي و م 

65  Prader-Willi syndrome بيماريهاي تغذيه اي ومتابوليك، بيماريهاي نوزادان، سيستم عصبي 

66  Prostate cancer  سرطانها، بيماريهاي اختصاصي مردان 

67  Refsum disease بيماريهاي تغذيه اي و متابوليك، سيستم عصبي 

68  Retinoblastoma سرطانها، بيماريهاي چشم 

69  Rett syndrome  بيماريهاي اختصاصي زنان، سيستم عصبي 

70  Schizophrenia  

71  Severe combined 
immunodeficiency 

 بيماريهاي سيستم ايمني، بيماريهاي نوزادان

72  Spinal muscular 
atrophy 

 سيستم عصبي

73  Spinocerebellar ataxia   عصبيسيستم 

74  SRY: Sex 
determination  

 سيستم عصبي

75  Tangier disease  بيماريهاي تغذيه اي و متابوليك، سيستم عصبي 

76  Tay-Sachs disease بيماريهاي تغذيه اي و متابوليك، سيستم عصبي 

77  Thalassemia بيماريهاي خون و لنف 

78  The p53 tumor 
suppressor protein 

  سرطانها

79  Tuberous sclerosis سيستم عصبي، سرطانها  
80  Von Hippel-Lindau 

syndrome  
  قلب و عروق خوني، سيستم عصبي، سرطانها
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  جزء دسته بيماريهاي  نام بيماري  شماره
81  Waardenburg 

syndrome  
  بيماريهاي نوزادان

82  Werner syndrome  بيماريهاي نوزادان  
83  Williams syndrome روق خوني، بيماريهاي نوزادان، سيستم عصبيقلب و ع  
84  Wilson’s disease  سيستم گوارشي، سيستم عصبي، بيماريهاي تغذيه اي و متابوليك  
85  Zellweger syndrome  سيستم گوارشي، بيماريهاي نوزادان، سيستم عصبي، بيماريهاي تغذيه اي و

  متابوليك
86  Chromosome Map    
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اين دختر كوتاهي نامتناسـبي در      :  آكندروپلازي  

اندامش دارد كه بيشتر در قسمت فوقاني دسـتها          
او ). كوتاهي ريـشه ماننـد    (و پاها مشخص است     

و ) پيشامدگي پيـشاني   (همچنين پيشاني برجسته  
  : با تشكر از. پل بيني پهن دارد

Bamshad, White; Medical Genetics 
2nd Edition © 1999, with permission 
from Elsevier. 

  (Achondroplasia) يآكوندروپلاز
 عدم ي به معنايونانيك واژه ي يآكندروپلاز

 از يكي باشد و ي م1ل غضروفيتشك
ن يظاهر ا.  باشدي مين علل كوتولگيمعمولتر

ن افراد به ي ايافراد كوتاه قد، بازوها و پاها
.  بزرگ دارنديطور تناسب نداشته و سر

 يشانين افراد شامل پي صورت اي ظاهريژگيو
  .  باشدي م3 پهنيني و پل ب2برجسته
ك ي تواند بصورت ين عارضه مين ايهمچن

% 80صفت اتوزومال غالب به ارث برسد، كه
 است كه 4يري تك گي از جهشهايموارد ناش
جهشها در ژن كد كننده .  رخ داده انديبه تازگ

 يبروبلاستي فاكتور رشد ف3 يرنده يگ
(FGFR3)5موزوم  كروي دهند كه روي رخ م

 يك جهش نقطه ايبطور عمده، .  قرار دارد4
 ي مينيسي گلين به جايني آرژينيگزيباعث جا

ه گذرنده از غشاء ي كه در ناح(G380R)شود 
  . رنده قرار دارديگ

 ي وجود دارند مبنياكنون شواهد روبه رشد
 منجر به كسب FGF3R ينكه جهش هايبر ا
 يرنده مين گي ايد براي عملكرد جدينوع

ن فرض شده است كه عملكرد يچن. شوند
ل ي كاهش سرعت تشكFGF3R يعيطب

د يم وتزايق ممانعت از تقسياستخوانها از طر
 كه يي سلولهايعنيت، ي كندروسيسلولها

  . باشدي كنند، ميد ميغضروف تول

                                                           
1 - without cartilage formation 
2 - prominent forehead 
3 - flattened bridge of the nose 
4 - sporadic mutations 
5 - fibroblast growth factor receptor 3 
(FGFR3) 

 داًيت آنرا شديفعالFGF3R بروز جهش در 
ن امر منجر به محدود شدن يش داده و ايافزا
  .  شودي ميد رشد استخوانيشد
 كه ژن ي مدلي با استفاده از موشهاين تئوريا

رنده ندارند، و ي و گ6ر فعال شده استيآنها غ
ل استخوان در آنها ي تشكيم منفيجه تنظيدر نت

نكه يجه اينت. د شده استيوجود ندارد تائ
ش از حد بلند ي دراز بي استخوانهاي دارايموش

ند جه دم آن بليده كه در نتيو ستون فقرات كش
 موش يمدلها.  شوديجاد ميخواهد بود ا
 ي طراحيد براي مفي ابزاريآكندروپلاست

  . خواهند بودي احتماليدرمانها

                                                           
6 - knock-out mouse model 
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  هي غده فوق كلي مادرزاديپرپلازيها
 (Adrenal hyperplasia, congenital) 
  

  
  
 (CAH)ه  ي ـ غـده فـوق كل     يادرزاد م ـ يپرپلازيها
ه ي غدد فوق كل   ي است كه رو   يكي ژنت يماري ب ينوع

د چند هورمون مهم را متوقف      ي گذارد و تول   ياثر م 
  .دي نمايم

. ه قرار گرفته است   يك غده فوق كل   يه  ي هر  كل   يرو
 كورتكس غده، سه نوع هورمـون را        يبخش خارج 

 يپرپلازي كنـد كـه ممكـن اسـت در هـا           يترشح م 
نها عبارتند  يا. د نشوند يه تول يغده فوق كل   يمادرزاد

  :از
زول كه در پاسـخ     يدها، مثل كورت  يكواستروئيكورت-

ط حـاد حـائز     يا صدمات و شـرا    ي و   يماريبدن به ب  
  .ت اندياهم

زان آب  يدها، مثل آلدسترون كه م    يكوئينرالوكورتيم-
  . كننديم ميو نمك در بدن را تنظ

لاً آندروژنها مثل تـستوسترون كـه خودشـان اص ـ        -
  . هستندي جنسيهورمونها

ه ي ـ غـده فـوق كل  ي مادرزاديپرپلازيعلت عمده ها  
ن ي ـژن ا .  باشـد  ي م ـ 1لازيدروكسيه21م  يكمبود آنز 

 يدو كپ .  قرار گرفته است   6 كروموزوم   يم، رو يآنز
 ييند دوتـا  ي از فرا  ين ژن موجود است كه ناش     ياز ا 

ش يند صدها هزار سال پ    ين فرا ي باشد و ا   ي م 2شدن
 يده م ـ ي ـ نام CYP21 كه   يي از ژنها  يكي. رخ داده 
 كه  يگريكه ژن د  يدر حال .  باشد ي فعال م  يشود ژن 

CYP21P ر فعـال اسـت    ي غ ي شود ژن  يده م ي نام .
ژه ي ـ حالـت و   يلاز نـوع  يدروكسي ه 21م  ينقص آنز 

 از  ياغلب جهشها ناش   ) يمارين ب يدر ا (را  ياست ز 
 ـ يك ـيانتقال اطلاعات ژنت   ر فعـال و  ي ـ غين ژنهـا  ي ب

  . فعال است
لاز منجر به غلظت    يدروكسيه21 مختلف   يهاجهش
ن حالـت   ي ـماحصل ا .  گردد يم م ي متفاوت آنز  يها
ع يار وس ـ ي بـس  يمـار ين ب ي ـن است كـه گـستره ا      يا

لاز فـرد مبـتلا     يدروكـس يه21اب  يدر غ . خواهد بود 
                                                           
1 - the enzyme 21-hydroxylase 
2 - duplication 

 
 

ارجي غده فوق كليه تحريك شده اسـت  غشاء خ 
 تا هورمونهـاي بـسياري كـه اثـرات بـسيار            (+)

يكـي  . وسيعي بر بدن مي گذارند را توليد نمايـد        
از اثرات هورمون گلوكوكورتيكوئيدي كورتيزول     

چنانچـه غلظـت    . تنظيم اين فرايند توليـد اسـت      
هورمونها كافي باشد، كورتيزول اين اطلاعات را       

 رسانده و تحريك بيـشتر غـده        به هيپوفيز پيشين  
  . مي نمايد(-)فوق كليه را مهار 

  .اينجا را كليك كنيدجهت كسب اطلاعات بيشتر 
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. زول و آلدسترون نخواهد بود    يقادر به ساخت كورت   
 كنـد تـا   يه تـلاش م ـ ي ـط غده فوق كل  ين شرا يدر ا 
ن ي ـابـد و بـه ا     يش  يش افـزا  ي هورمونهـا  د تمام يتول

ش ي آن  افـزا  يحالت پاسخ دهد، لذا تعداد سـلولها      
 غده فوق   يپرپلازيده ه ين پد يافت كه به ا   يخواهد  

ر يگـر ترشـح سـا     ياكنـون د  .  شـود  يه گفتـه م ـ   يكل
ك ي ـز به شـكل پاتولوژ    يهورمونها، مثل آندروژنها ن   

  .ابدي يش ميسنتزشان افزا
زول و  ير كـورت  يد مقـا  يم ـيل نقـص آنز   ي ـاما بـه دل   

ــزا  ــوز اف ــترون هن ــه اســتيش نيآلدس ــود . افت كمب
.  شـود يزول باعث كاهش غلظت قند خون م   يكورت

تواند باعث بروز حمـلات دفـع    يكمبود آلدسترون م  
ار ي گردد كه نمك بدن بـه مقـدار بـس          1كننده نمك   

  .ت آب بدن از دست خواهد رفتياد و در نهايز
توانـد  يه ميكل غده فوق    ي مادرزاد يپرپلازياثرات ها 

                                                           
1 - salt wasting crisis 

ن يك جن ـ ي ـ.  شـروع شـود    يني جن ياز دوران زندگ  
 از آنـدروژنها را سـنتز       يير بالا ي تواند مقاد  يمبتلا م 
 ين عارضه ممكن است منجر به تولد دختر       يا. كند

 ي شـكل ي عـضلان ي خـارج يشود كه دستگاه تناسل   
ن حالت منجر بـه تكامـل       يدر پسران ا  . داشته باشد 

  . گرددي ميزودرس جنس
ه قابـل درمـان     ي ـ غده فوق كل   ي مادرزاد يزپرپلايها
 از  ي هورمـون هـا    ينيگزيتـوان بـا جـا     يست اما م  ين

ژه ي ـط و يدر شـرا  . ديدست رفته آن را بهبـود بخـش       
زول يلازم است كه هنگام بروز استرس به فرد كورت        

م ي موش مدل كه فاقد آنـز      ينوع.  داده شود  يشتريب
ش كـردن انـواع     ي آزمـا  يلاز است برا  يدروكسيه21

  .ردي گيا مناسب مورد استفاده قرار مدرمانه
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  ي فوق كليستروفيلوكود
(Adrenoleukodystrophy) 

ــاري بي نـــوع(ALD) يستروفيـــآدرنولوكود  يمـ
 بنـام   ي نادر است كـه پـسر جـوان        ي ارث يسميمتابول

Lorenzo Odone   را گرفتار كـرده و داسـتان او 
ش يبـه نمـا    1لم روغن لـورنزو   ي در ف  1993 در سال 
صــفحه  (ي پوشــش چربــيمــاريبن يــدر ا. درآمــد

 ـ   ي عصب ي رشته ها  يرو) نيليم ن رفتـه و    ي مغز از ب
ع منجـر  ين وقايب شده كه ا ي تخر 2يويغده فوق كل  

  . شوديشرونده و مرگ مي پي عصبيهايبه ناتوان
 ياديــار زير بــسي مقــادALDدر افــراد مبــتلا بــه 

 بلند در مغـز  يليره خ ي چرب اشباع با زنج    يدهاياس
را يــابنــد، زي يجمــع مــه تيــو كــورتكس فــوق كل

 يژه ا ي ـم و ي توسط آنز  يعي چرب بطور طب   يدهاياس
كـه ژن   يهنگام. افتـه انـد   يشكسته نـشده و تجمـع       

ALD    د، جالب بود كه    ي كشف گرد  1993 در سال
 يقت عـضو  ي در حق  يمارين ب ين مربوط به ا   يپروتئ

. ميك آنـز  ي ـ ناقل اسـت، نـه       ينهاياز خانواده پروتئ  
 يم اثر م  يعملكرد آنز ن ناقل بر    ينكه چگونه پروتئ  يا

 يدهاي اس يادير ز يگذارد، و در اثر آن، چگونه مقاد      
 ـ      يل ـيره خ يچرب با زنج   ن رفـتن   ي بلنـد باعـث از ب

 ـ شوند هنوز    ي م ي عصب ي رشته ها  ين رو يليم ك ي
  . حل نشده استيمعما
 در  ALDن  ين هم خـانواده پـروتئ     يراً تمام ناقل  ياخ

 شناخته  Saccharomyces cerevisiaeمخمر 
 نـوع   يمـار ي ب يز بـرا  يك مدل موش ن   يند و   شده ا 
تهـا  ين موفق يا. ده است يجاد گرد ي و ا  ي طراح يانسان
 ـ زير دستاوردها يو سا   درك مـا را  يست مولكـول ي

                                                           
1 - Lorenzo's oil 
2 - Adrenal  

شتر نمــوده و حركــت مــا را يــ بALDنــسبت بــه 
  .   دهدي مؤثر شتاب مي درمانهايبسو

 
  

-Myelin) كه با رنگ آميزي ميلـين      مقطعي از مغز  

stained sction) در عارضه آدرنولوكوديستروفي 
تهيــه شــده اســت وتجمــع اســيدهاي چــرب بلنــد 

 Kevinبـا تـشكر از   [زنجيره را نـشان مـي دهـد   
Roth and Robert Schmidth, 
Washington University, St. Louis, 

MO, USA,براي تهيه اين تصوير .[   
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  نيپسي تريآنت-1-كمبود آلفا
(Alpha-1-antitrypsin deficiency) 

 اسـت   ين ـيپروتئ (AAT) نيپسيتر يآنت-1-آلفا  
 يمن ـي ا يسـلول هـا   دن توسط   يدب  يكه بدن را از آس    

ه و  ي ـن ر ين پروتئ ي نقص ا  . كند يم محافظت   خود فرد 
  . دي نماي ميريب پذي اوقات كبد را مستعد آسيگاه

 سـاخته شـده اسـت كـه         ي نازك يسه ها يه از ك  ير
ژه هـا هـوا را  محبـوس         ين نا ي ا دن شو يده م يژه نام ينا
ان ي ـ آنهـا وارد جر    وارهيق د يژن از طر  يد و اكس  ن كن يم

  . شوديخون م
 كننـد كـه     ي از خود آزاد م    يميد آنز ي سف يگلبولها

 مقابله بـا    ي برا يقو يمي شود و آنز   يده م ي نام 1الاستاز
بـه   توانـد    يم ـم  ين آنز يان  ي همچن ي ول .ست ا عفونتها
م الاستاز بطور ي آنز اگر.كندحمله  ز  ين ي معمول يبافتها

 توانـد   يژه ها آزاد شـود، م ـ     يكنترل نشده به اطراف نا    
ب ي ـرنـده آنهـا را تخر     ي دربرگ يواره آنهـا و بافتهـا     يد

 شوند كه هـوا در آنهـا        يجاد م ي ا يينموده، لذا فضاها  
ن نوع  يا. ابدي تواند به خون انتقال      يبه دام افتاده و نم    
ند كـه باعـث     يو گ ي م 2زميه ها را آمف   يتجمع هوا در ر   

  .  گردديكوتاه شدن تنفس ها م
 ين الاسـتاز اطـراف بافتهـا      يپـس ي تر يآنت ـ-1-آلفا

ن در اثـر    ين پـروتئ  ي ـكمبـود ا  .  كند ي را مهار م   يعيطب
 14 كروموزوم   ي كه رو  SERPINA1جهش در ژن    

) آلـل  (ين ژن نسخه هـا    يا.  شود يجاد م ي دارد، ا  قرار
 را AAT از يمتفـاوت ر  يدا دارد كـه مق ـ    يختلفمار  يبس
 AATن  ي از پـروتئ   يع ـير طب ي مقاد Mآلل   . سازند يم

ر ي مقاد Z و آلل    ير نسبتاً كم  ي مقاد S سازد، آلل    يرا م 
  . سازندي از آن را ميار كميبس

 - رسـند  ي بـه ارث م ـ    3يبصورت هم غـالب   آلل ها   
ن ي از پروتئ  يري مقاد MZ ي آللها ي شخص دارا  يعني

                                                           
1 - elastase 
2 - emphysema 
3 - codominant 

AAT    اسـت كـه     ين افـراد  ينـاب ي ب يزي ـدارند كه چ 
  . باشندي را دارا مZZا ي MM يهاآلل

ا ي MZ  (يعي آلل طب  كي ي كه حداقل دارا   يافراد
MS (از يا دو كپــيــ S) يعنــي SS ( ًباشــند معمــولا
ه ي ـكـه از ر   ي سـازند بطور   ي م ـ AAT از   ير كاف يمقاد
 يهـا يماري كند اما خطر بـروز ب      ي آنها محافظت م   يها
ادتر ي ـ ز ين خطر بالاخص زمـان    يا. ه درآنها بالاست  ير
 را  Zآلـل    كه   يافراد.  باشند يگاريشود كه آنها س    يم

بـه مقـدار   ) ZZ(ن به ارث ببرنـد    ياز هر كدام از والد    
ار ي دارند و تحت خطـر بـس       AAT يار كم يار بس يبس
  . هستندي كبديماريزم و بي ابتلا به آمفي برايشتريب

 ـ شناخته شده وجـود دار جهش نوع 70ش از  يب د ن
 جهـش   كي.  دهند ي رخ م  SERPINA1در ژن   كه  
نـو  يآمض  يعـو  ت  از ي سازد ناش ـ  ي را م  Zع كه آلل    يشا
 342ت  ي ـ در موقع  يعن ـي -ن اسـت  ي پـروتئ  يد هـا  ياس
ــل ــشيزيــ ــن گلوتامين جانــ ــيــ ــده يك اســ د شــ

 حاصـله   AATن  يلذا پـروتئ   . (Glu342Lys)است
امر باعث مهار ترشح    ن  ي ا . خورد ينم تا   يبطور مناسب 

بـه  )  اسـت  AATكه محل سنتز    (ن از كبد    ين پروتئ يا
)  كنـد  يه ها منتقل م   ي را به ر   AATكه  (ان خون   يجر
 تواند به كبـد     يم AAT يتجمع كمپلكسها  . شود يم

  باعـث مهـار    AATكه فقداني حالب برساند دريآس
 . گردديه ها ميب ريند تخرينشدن فرا

ــان ــود درم ــان اســتاندارد AAT كمب  شــامل درم
ــآمف ــي(زم اســت ي ــايعن  ي اســتفاده از گــشادكننده ه

كهـا در مـوارد     يوتي ب ي بدون وقفه آنت ـ   ، كاربرد 4برنشها
ح يو به همان شكل استفاده از درمـان تـصح         ) عفونت
  ژن بعـلاوه  .ني با بكاربردن خود پـروتئ     AATغلظت  
 SERPINA1 ژن نـاقص     ينيگزيجهت جا  5يدرمان

                                                           
4- bronchodilators  
5 - Gene therapy 
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 سترسي دمراجع مهم و قابل
  مراجع توالي ژن

Genome view see gene locations 
Entrez Gene collection of gene-related information 
BLink [www.ncbi.nlm.nih.gov/sutils/blink.cgi?pid=21361198&all=1] related sequences in different 
organisms 

  مراجع متون
Research articles online full text 
Books online books section 
OMIM catalog of human genes and disorders 

  مراجع شبكه اينترنت
Patient information [http://www.nhlbi.nih.gov/health/public/lung/other/antitryp.htm]from National 
Heart, Lung and Blood Institute, NIH 
MEDLINEplus [http://www.nlm.nih.gov/medlineplus/ency/article/000120.htm]Medical encylopedia 
from the National Library of Medicine, NIH 
Alpha-1 Association [http://www.alpha1.org/]Information and patient support 

ك نسخه كارآمـد و فعـال از ژن در حـال            يبا استفاده   
  . و پژوهش استيحاضر مورد بررس

 AATخش درمان كمبود    ن ب يمهمتر ، به هر حال  
 كه افـراد    ي در صورت  .گار است ياجتناب از مصرف س   

زم در  ي ـ نباشند شانس بروز عارضـه آمف      يگاريمبتلا س 
عامـل  نـه تنهـا   دن يگار كـش يس.  كمتر استيليآنها خ 
 شـود و موجـب      يه ها محـسوب م ـ    ي ر ي برا يمحرك
ه هـا   ي ـ خون بـه ر    سلولد  ي سف يده شدن گلبولها  يكش
لهـا در آن    يم الاسـتاز نوتروف   ينزن آ يو بنابرا ( گردد   يم

ح ي، بلكـه از عملكـرد صـح       ) شـود  يختـه م ـ  يمحل ر 
AAT يز كه در آنجـا موجـود اسـت ممانعـت م ـ           ي ن 

   .دينما
  

  
  

 
 

 
 
 
 
 
 
 
 
 

 
 
 
 
 
 
 

 
 
 

 
، غشاء بافت ريه هـا      AATدر عارضه كمبود    

نتيجه ايـن واقعـه     . تخريب مي شود  ) نايژه ها (
به دام افتادن هوا است كه به اين حالت آمفيزم          

بافت آسيب ديده ريه ها ديگـر       . گفته مي شود  
نمي تواند اكسيژن را به جريـان خـون انتقـال           

  . دهد
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 (Alport syndrome)سندرم آلپورت 

 يك ـي ژنت يماري ب ينوع) AS(سندرم آلپورت   
ه هـا،   ي ـ كل ياست كه در آن جهش كلاژن بـر رو        

ن سندرم بـه    يا.  گذارد ير م ي و چشمها تاث   گوشها
 شـد كـه در      ين نامگذار يخاطر دكتر آلپورت چن   

 را شرح داد كه     ييايتانيك خانواده بر  ي 1927سال  
 يوي كل يمارياغلب اعضاء خانواده آنها مبتلا به ب      

او شـرح داده بـود كـه مـردان        .  بودند ييو ناشنوا 
 يشان م ـ ي ـويل مـشكلات كل   يمار خانواده به دل   يب
شدند و تـا    يكه خانمها كمتر مبتلا م    يند در حال  ريم
  . ماندندين كهولت زنده ميسن

شتر مـوارد   ي ـاكنون مشخص شده است كـه ب      
AS  ل جهـش در ژن      ي به دلCOL4A5   كـلاژن 

 را  4  كلاژن نـوع      5-ر آلفا ين ژن زنج  يا.  باشد يم
قـرار گرفتـه   X  كرومـوزوم يد و روي نمايكد م
 Xوزوم  نكـه خانمهـا دو كروم ـ     يل ا ي ـبه دل . است
ك نـسخه  ي ـ مبتلا معمـولا  يخانمهاXX) (دارند
 ي از ژن را دارا م ـ    يعير طب يك نسخه غ  ي و   يعيطب

 Xك نـسخه كرومـوزوم      ياما مردان فقط    . باشند
 را بـه  COL 4A5 لذا اگر جهـش ). XY(دارند

 ژن تنهـا نـسخه      يعير طب ين نسخه غ  يارث ببرند ا  
  . باشديدتر مي است كه دارند و اثرات آن شديا

 1(BM)ه يــ پاي در غــشاهاIV نــوع كــلاژن
 ـ ي انتخاب يي شود كه سدها   يافت م ي ن سـلولها   ي ب

ــدر كل.  باشــنديمــ ــ پايه، غــشاي ــومرول، ي ه گل
 كنـد در    يلتر م ـ ي را به ادرار ف    ي دفع يفرآورده ها 

ان خـون نگـه   يد را در جر  ي مف يكه مولكولها يحال
  . دارديم

ن ي ـ ا يع ـير طب ي ـدر سندرم آلپورت، كلازن غ    
 كند و منجر بـه      يون را مختل م   يلتراسيعملكرد ف 

                                                           
1 - basement membranes 

 قرمـز خـون     ينها و گلبولها  ياز دست رفتن پروتئ   
ــ ــه ادرار م ــردديب ( عارضــه خــون در ادرار .  گ

 انواع  ي در همه    يك علامت عموم  ي) يهماچور
AS در   يع ـير طب يدر گوش، كلاژن غ   .  باشد ي م  
 يشرونده م ـ ي ـ پ يي منجر به ناشنوا   يه حلزون يناح

 بلنـد از    ي صـداها  دني شـن  ييشود كه ابتدا توانـا    
 ي م ـ يع ـير طب ي ـن كلاژن غ  يهمچن.  رود يدست م 
  .ر بگذاردي چشم تاثي عدسيتواند رو

 AS از   ي ناش يوي كل ييدر حال حاضر، نارسا   
وند ي افراد با پي در برخيا برا يز  يالي د يله  يبه وس 

 ين وجود ژن درمـان    يبا ا .  شود ي درمان م  يويكل
 را بـا    AS ي بـرا  يك روز درمـان   ي ـممكن است   

وب فـراهم  ي ـ معCOL4A5 ن كردن ژنيگزيجا
  .آورد

  

  
ــه  ــيون در كلي ــد فيلتراس ــراي ورود ادرار :س  ب

-1: مولكولهاي دفعي عبـور مـي كننـد از طريـق          
غـشاء  -2ي رگهاي خـوني     شكافهاي بين لايه ها   

ــه و  ــال -3پاي ــين ســلولهاي اپيتلي ــواحي ب در .  ن
سندرم آلپورت غشاء پايه از حالت طبيعي تغييـر         
يافته است بطوريكه به پروتئينها و گلبولهاي قرمز   

  .خوني اجازه مي دهد كه وارد ادرار شوند
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 سترسي دمراجع مهم و قابل

 
  مراجع توالي ژن

Genome view see gene locations 
Entrez Gene collection of gene-related information 
BLink [www.ncbi.nlm.nih.gov/sutils/blink.cgi?pid=461675&org=1] related sequences in 
different organisms 

  مراجع متون
Research articles online full text 
Books online books section 
OMIM [www.ncbi.nlm.nih.gov/entrez/dispomim.cgi?id=301050] catalog of human genes and 
disorders 

  اينترنت شبكه مراجع
National Kidney Foundation 
[http://www.kidney.org/general/atoz/content/alportsyn.html]further information 
GeneReviews [www.geneclinics.org/profiles/alport]a medical genetics resource 
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 (Alzheimer disease) مريآلزا يماريب

 در مـرگ  علت نيچهارم   (AD)   مريآلزا يماريب
 رفتن بالا با يماريب نيا شانس بروز . است  نيبالغ
 در معمـول  طور به مريآلزا. ابدي  يم شيافزا سن،
ان ذكـر   ين نكته شا  ي و ا  است،  مردان برابر 2 زنان

 ـ   كـا، دونالـد    يس جمهـور اسـبق آمر     ياست كه رئ
 از يبرخ ـ.  برد ي رنج م  يمارين ب يز از ا  يگان، ن ير

 شـوند   يده م ـ يديمارين ب ي كه بوفور در ا    يعلائم
 يادآوري ـب در شروندهيپ يناتوان ينوع :عبارتند از 

ــا ــ و رخــدادها، و عيوق  ن گذشــته خــود،يهمچن
   .ادهافراد خانو و دوستان  شناخت

دارد در خـانواده هـا       لي ـ تما  مـر ي آلزا يماريب
كـه   ن معتقد شده اند   يمحقق راياخ   ابد؛يگسترش  

 يكروموزوم ها   ژن واقع بر   چهار در بروز جهش 
. دارد نقـــش يمـــاريب  نيـ ـا در 21 و 19 ،14 ،1

)   AD3  اي ـ(     PS1  انـواع شـناخته شـده،      نيبهتر
ــوزوميرو ــ (  PS2  و 14  كروم  يرو  )   AD4  اي

جـاد  ي ا يمـار ين ب يمشخصه ا . است 1 كروموزوم
  قطعـه قطعـه شـده مغـز         يها سلول  از يعاتيضا

 1دي ـلوئي خـانواده آم   ينهـا ياست كه توسـط پروتئ    
 عاتيضا نيا نكه،يا توجه جالب .احاطه شده اند  

 افـت ي يساختارها آنها به متصل يها نيپروتئ و 
 .است هي مرتبط و شب   يليداون خ  سندروم در شده
 سـاخته  ي از رشـته هـا     يده ا ي ـچيپ هم در  كهشب

) خــانواده(ن مربــوط بــه يپــروتئ  ينــوع از شــده
 يز در نمونـه هـا     ي ـ ن ي اسكلت سـلول   ينهايپروتئ
مـر  يآلزا ه شده از بافت مغـز افـراد مبـتلا بـه          يته

  .بدست آمده است
 ـ ارتبـاط  دانشمندان را،ياخ  ـ  يجا نيب  يگـاه ژن

 يهافاكتور  كه نيا و) 21كروموزوم جهش ژهيبو(

                                                           
1 - amyloid 

 بـه   افـراد  تيحـساس  تواننـد  يم چگونه يطيمح
 يدهند، بررس ـ  قرار ريتاث تحت را  مري آلزا يماريب 

مدل  موش از با استفاده  راياخ ن  يهمچن. نموده اند 
 شيافـزا  مسئول است ممكن كه يميآنز ،يماريب

 يماريافته شده در ب   يبا مشخصات     ديلوئيآم ديتول
 يراه ـ اگـر .  كـرده انـد    ييباشد را شناسا    مريآلزا

پـس   ني ـا از شـود،  داي ـم پ يآنـز  نيا ميتنظ يبرا 
 افـراد  يبرخ ـ در مـر را  ي آلزا يمارياست ب   ممكن
  .نمود متوقف اي و كند

           
          
          

  
  
  
  
  
  
  
  

 
اسكن مغزي يك فرد بالغ طبيعي و يك بيمار مبتلا          

  .به آلزايمر
  : هيه شده توسطتصوير ت

Keith Johnson, Bringham and 
Women's Hospital, Boston, MA, 
USA. 
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 مراجع مهم و قابل د سترسي
 مراجع توالي ژن

Genome view see gene locations 
Entrez Gene collection of gene-related information 
BLink [www.ncbi.nlm.nih.gov/sutils/blink.cgi?pid=4506163&org=1] related sequences in 
different organisms 

  مراجع متون
Research articles online full text 
Books online books section 
OMIM catalog of human genes and disorders 

  مراجع شبكه اينترنت
Alzheimer's Association [www.alz.org/] or call 1-800-272-3900 
Alzheimer's Disease Education and Referral Center [www.alzheimers.org/] a service of the 
National Institute on Aging, National 
Institutes of Health 
GeneClinics [www.geneclinics.org/profiles/alzheimer/] a medical genetics resource 
MEDLINEplus [www.nlm.nih.gov/medlineplus/alzheimersdisease.html] links on Alzheimer's 
disease compiled by the National Library 
of Medicine 
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   شكلي، سلول داسيكم خون

 (Anemia, sickle cell)  
 يمـار ين ب يعتري شـكل شـا    ي سلول داس  يكم خون 

 يزي ـكا است، كه چيالات متحده آمري در ا ي ارث يخون
 نفـر   500 نفـر از هـر       1ا  ي ـ ييكاي  آمر  72000حدود  

 كـم   . تبار را دچـار سـاخته اسـت        ييقاي آفر ييكايآمر
 درد، كـم    ي شكل با بروز حالاتهـا     ي سلول داس  يخون
د مـشخص   ي شـد  يك مزمن و عفونتها   يتي همول يخون
  . گردندياز م آغي شود كه معمولاً از دوران كودكيم

 اتوزوم يماري بي شكل نوع ي سلول داس  يكم خون 
 در ژن ي نقطــه اي جهــشمغلــوب اســت كــه در اثــر

 كرومــوزوم ي كــه رو1 (HBB)ن بتــا يهموگلــوب
11p15.4 زان ي ـ م . گـردد  ي حادث م ـ   شود، يافت م ي

اما ،  در سرتاسر جهان متفاوت است  يمارين ب يوع ا يش
ن بـروز   زاي ـم اسـت كـه      يوع آن در نواح   ين ش يشتريب

 شـكل   ي داس ـ ين كم خون  يرا ناقل ي، ز ا بالا است  يمالار
از % 8 حـدود    . مقاوم اند  يا تا حدود  ي مالار يماريبه ب 
 . هستند يمارين ب ي تبار ناقل ا   ييقاي آفر ي ها ييكايآمر

ــ منجـــر بـــه تول HBBوقـــوع جهـــش در ژن  د يـ
 يعير طب ي گردد كه شكل آن غ     يم (Hb) ينيهموگلوب

ن ين پـروتئ  ي هموگلوب .ندي گو ي م HbSاست و به آن     
 بـه    قرمـز    يگلبولهـا قرمـز    ورنگژن بوده   يناقل اكس 
 HbS يگوت برا يافراد هموز  .ن ماده است  يخاطر هم 

ا غلظـت   يژن كم   ي، مثل غلظت اكس   يط خاص يدر شرا 
گر يكـد ي بـا    يع ـيرطبي غ يهاHbS ،ني هموگلوب يبالا

 يجر به از شكل افتادن و به شكل داس        نمافته،  يتجمع  
 از شكل افتاده و     يگلبولهان  يا. ند شو يشدن گلبول م  

 كوچك بـه دام     يعروق خون توسط  ر قابل انعطاف    يغ
ن امـر   ي ـ گردند، كـه ا    يافتاده و باعث انسداد عروق م     

                                                           
1 - hemoglobin beta 

 يب به اعضاء بدن م    يت آس يجاد درد و در نها    يباعث ا 
  .گردند

  

 كـم   ي برا ي شود، هنوز هم درمان مناسب     يگمان م 
 استفاده   شكل موجود نبوده و فقط     ي سلول داس  يخون

 
A (2: ين از چهار زنجيره تشكيل شده است      هموگلوب 

در كم خوني سلول داسي     .  زنجيره بتا  2زنجيره آلفا و    
شكل، نوعي جهش نقطه اي باعث مي شود آمينواسيد         

 در زنجيـره    (Gln) جايگزين گلوتامين    (Val)والين  
 گردد، كه اين امـر منجـر بـه ايجـاد            HbAهاي بتاي   

) B.  مي شود  HbS يا همان    Sهموگلوبين غيرطبيعي   
در شرايط خاصي، مثلاً سطح پائين اكسيژن، گلبولهاي        

) C.  به شكل داس مانند درمي آيند      HbSقرمز داراي   
اين سلولهاي داسـي شـكل شـده مـي تواننـد عـروق           
خوني را مسدود نموده و انـسداد عـروق كوچـك را            

بافـت  ) مـرگ (ايجاد كنند كه مي تواند موجب نكروز        
  .گردد
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 ـ  يع، داروها يبات ما ياز ترك   ي آنت ـ ،1ن برنـده درد   ي از ب
مـار بـه    ي بـه ب   ي خـون  يق فراورده هـا   يكها و تزر  يوتيب

 مـورد اسـتفاده     هي ـمنظور درمان علائم و عوارض ثانو     
 يدروكـس ي ه يدارونشان داده شـده اسـت       .  باشد يم

 تواند  ي باشد، م  ي ضدسرطان م  ي دارو يكه نوع  2اوره
ز حملات دردناك مـؤثر واقـع        از برو  يريشگيجهت پ 
ــود ــسي هي دارو.ش ــ اوره توليدروك ــوبي ن يد هموگل

 يع ـي كه بطور طب   يني هموگلوب يعني -3(HbF) ينيجن
 ، كند يك م ي را تحر  - شود يافت م يا نوزاد   ين  يدر جن 
 ي سـلول داس ـ   ي در افراد مبتلا بـه كـم خـون         يكه وقت 
 ين حالت وجود داشـته باشـد از بـروز داس ـ          يشكل ا 

 مـوش   ي نـوع  . شود ي م يريشگيا پ شكل شدن سلوله  
 شده است   يز طراح ي شكل ن  ي سلول داس  يماريمدل ب 

 يد بـرا  ي جد ير درمانها يزان تاث يو به منظور سنجش م    

                                                           
1 - painkillers 
2 - Hydroxyurea 
3 - fetal Hb (HbF) 

 ي شكل مورد استفاده قـرار م ـ      ي سلول داس  يكم خون 
  .رديگ

  

  
  
  
  
  
  
  
  
  
  

  
  

 يمراجع مهم و قابل د سترس
 مراجع توالي ژن

Genome view see gene locations 
Entrez Gene collection of gene-related information 
BLink [www.ncbi.nlm.nih.gov/sutils/blink.cgi?pid=4504349&org=1] related sequences in 
different organisms 

  مراجع متون
Research articles online full text 
Books online books section 
OMIM catalog of human genes and disorders 

  مراجع شبكه اينترنت
Fact Sheet [http://www.nhlbi.nih.gov/health/dci/Diseases/Sca/SCA_WhatIs.html] from the 
National Heart, Lung and Blood Institute, 
NIH 
SCDAA [www.sicklecelldisease.org] Sickle Cell Disease Association of America 
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  (Angelman syndrome)سندرم آنجلمن 
 ي اخــتلال عــصبي نــوع(AS)ســندرم آنجلمــن 

 يعقب مانـدگ  ر معمول است كه با علائم       ي غ 1يكيژنت
 گفتـار،   يي، نارسـا  3يع ـيرطبي، طرز راه رفـتن غ     2يذهن

 نامتناسب كه بـصورت خنـده       يتشنج، و رفتار شادمان   
 بـروز   يريك پـذ  ي ـش ازحد، ملاحت چهره، و تحر     يب
ن افـراد   ي ـطرز راه رفتن نامتناسب و خنده ا      . دي نما يم

سـندرم  "ن سـندرم را     ي ـ مـردم ا   يباعث شده كه برخ   
 Happy puppet) " شاديمه شب بازيعروسك خ

syndrome)بنامند  .  

ده است، امـا اكثـر      يچيار پ ي بس AS يكياساس ژنت 
 از كروموزوم 15q11-q13موارد در اثر حذف قطعه 

ن قطعـه از    يه مشابه ا  يكه ناح يهنگام.  است ي مادر 15
 اخـتلال كـاملاً     ي حـذف شـود، نـوع      يكروموزم پدر 

 ي حاصـل م ـ   يليو-درم پرادر متفاوت تحت عنوان سن   
 بـه   يكيان ماده ژنت  يكه ب ي هنگام يعني -دهين پد يا. شود

ا پـدر بـه ارث      ي ـ داشته باشد كه از مـادر        ين بستگ يا
 4يك ـي ژنت ي را تحت عنوان نشان گـذار      -ده باشد يرس
 .دني گويم

ــز ــم يژن آن ــوئيوبي   5 (UBE3A)گــاز ين ليتي ك
ن ژن ي ـا.  شـود يافت م ـي كروموزوم   ASه  ي ناح يرو
ستم ي ـ در س  يدي ـ كل ي كند كه بخـش    ي را كد م   يميزآن

 شـود   يگمـان م ـ  . ن درون سلول است   يب پروتئ يتخر
ASدهــد كــه بــروز جهــش در ژن ي رخ مــي مــوقع 

UBE3A نـد  ي فرا ين را در ط ـ   يب پروتئ يند تخر ي فرا
  .زندبل مغز بهم يتشك

                                                           
1 - neurogenetic disorder 
2 - mental retardation 
3 - abnormal gait 
4 - genomic imprinting 
5 - ubiquitin ligase gene (UBE3A) 

وانات مبـتلا   ي، ح AS يماري موش مدل ب   يدر نوع 
 ي كم يليدار خ  خود مق  ير مبتلا ينسبت به همنوعان غ   

UBE3A    ن تفاوت  ين وجود، ا  يبا ا .  به ارث برده اند
پوكامپ و مخچـه    ي فقط در ه   UBE3Aدر مقدار ژن    

ن ي ـا.  شود، نه همـه مغـز آن       يجانور مبتلا مشاهده م   
 بـه مـا كمـك      ي مولكول ير روشها ي و سا  يوانيمدل ح 

 UBE3Aان متفاوت ژن    ي كنند تا راجع به نحوه ب      يم
  .مياموزي بيترشي مطالب بي و پدريمادر

 
-Mروشهاي رنگ آميزي كروموزوم مثل روش 

FISH جفت از كروموزومهاي 24 باعث رنگ شدن 
اين روش باعث . ن با رنگهاي مختلف مي گرددانسا

بصورت ) سر پيكان ()جدا شده (مي شود تا قطعه
 مشخص گردد، 15يك تكه اضافي از كروموزوم 

چراكه اين قطعه همان رنگ سبز مايل به آبي را مثل 
اين تكنيك مي .  دارد15دو كپي ديگر كروموزوم 

تواند در تشخيص اختلالات ژنتيكي كه ناشي از 
يرات كروموزومي هستند و تشخيص آنها با تغي

روشهاي معمولي بسيار دشوار است، كمك كننده 
  .باشد

  : برگرفته و با اجازه از
Uhrig, S. et.al. (1999) Multiplex-Fish 
for pre- and postnatal diagnostic 
applications. Am J Hum Genet. Aug; 
65(2): 448-62, published by the 
University of Chicago Press, copyright 
1999 by the American Society for 
Human Genetics. All rights reserved.  
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 سترسي دمراجع مهم و قابل
  مراجع توالي ژن

Genome view see gene locations 
Entrez Gene collection of gene-related information 
BLink [www.ncbi.nlm.nih.gov/sutils/blink.cgi?pid=4507799&org=1] related sequences in 
different organisms 

  مراجع متون
Research articles online full text 
Books online books section 
OMIM catalog of human genes and disorders 

  مراجع شبكه اينترنت
Angelman Syndrome Foundation [http://www.angelman.org/] provides information, education 
and support 
GeneClinics [www.geneclinics.org/profiles/angelman/] a medical genetics resource 
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   (Asthma)آسم 
الات ي ـت ا يجمع% 5ش از   ي است كه ب   يماريآسم ب 

 ير م ـ ي ـ باشـد درگ   يز م يمتحده را كه شامل كودكان ن     
 يرهاي مـزمن مـس    ي اخـتلال التهـاب    يآسم نـوع  . دينما
 قفسه  ي كوتاه و سفت   ينفسها است كه با سرفه،      ييهوا
  . شودي مشخص م1نهيس

 يتوانند حملات آسم   ي از عوامل محرك م    يانواع
 ي تنفـس  يدتر كنند كه شامل عفونتهـا     يا شد يجاد  يرا ا 
 مثـل  يا مواجه با عوامـل محرك ـ ي، ورزش و    يروسيو

 ي، تنگ  آسم يكيولوژيزيعلائم ف . دنباش يدود تنباكو م  
ان ي م ي كه در فضا   يعيما (2ل ادم ي به دل  ي تنفس يمجار
 به درون ي التهابيو هجوم سلولها  ) شودي جمع م  يبافت
 يآسم به عنوان نوع   .  است يي هوا ي مجار يواره ها يد
ن بـدان   ي ـا. ده شناخته شـده اسـت     يچي پ ي ارث يماريب

كــه بــا   از ژنهــا وجــود دارنــديمعناســت كــه شــمار
 مـرتبط هـستند و   يمارين بيت فرد نسبت به ا    يحساس

 12 و 14 و 11 و 6 و 5 يوزوم هادر مورد آسم كروم   
ن ژنها در استعداد    ي مرتبط ا  ير نقشها يسا. نقش دارند 

ن ي از محتمل تـر    يكي يست ول يجاد آسم مشخص ن   يا
 ي م ـ 5 كار دارد كرومـوزوم شـماره        ي كه جا  يموارد
ن ي ا يجاد آسم باشد رو   ي كه عامل ا   يهرچند ژن . باشد

 ـ   يي شناسـا  يكروموزوم به طور اختـصاص      ي نـشده ول
 يي از ژنهـا   يه غن ـ ي ـن ناح يده كه ا  ي شده گرد  مشخص

 در آندسـته از     يدي ـ كل ياست كه كدكننده ملكول هـا     
شوند و   يده م ي هستند كه در آسم د     ي التهاب يپاسخها

 يرنـده هـا   ي رشـد و گ    ي، فاكتورهـا  نهايتوكيشامل س ـ 
 ي ژنهــايمطالعــه رو. باشــند ي رشــد مــيفاكتورهــا
 ـ يتـلاش هـا   .  آسم در حال انجام اند     ياختصاص  ني ب

نه انجام داده است شـامل      ين زم ي كه انسان در ا    يالملل
 يباشد كه دارا   ي موجودات مدل مثل موش م     يطراح

                                                           
1 - chest tightness 
2 - edema 

 انـسان امـا     5 مشابه با كروموزوم     يساختار كزوموزوم 
  .، هستند11،13،18 ي كروموزوم هايرو

ر يو سـا  (نـه   ين زم يشتر در ا  ي ب يانجام مطالعات ژن  
 را مـشخص    يژه ا ي و يژنوم انسان، ژنها  ) ينه ها   يزم

د يخواهد نمود كه در بروز آسـم نقـش داشـته و شـا             
د كه  ي را مشهود نما   ي مرتبط يست شناخت ي ز يرهايمس
  . آسم دارنديي زايماري در بينقش

  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  

 
  

تريپتاز نوعي آنـزيم اسـت كـه در سـلولهاي ماسـت             
(mast cells)     كه نـوعي گلبـول سـفيداند و بـراي ،

ممكـن  . مبارزه با عفونتها نقش دارند يافت مـي شـود         
است اين آنزيم نقشي در بروز آسم يا ساير اختلالات          

  : زه ازبرگرفته و با اجا. التهابي داشته باشد
Pereira, RJ, B, et al. (1998) Nature 392, 
30-311.   
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 سترسي دمراجع مهم و قابل
 

  مراجع توالي ژن
Genome view see gene locations 
Entrez Gene collection of gene-related information 
BLink [www.ncbi.nlm.nih.gov/sutils/blink.cgi?pid=4501969&org=1] related sequences in 
different organisms 

  مراجع متون
Research articles online full text 
Books online books section 
OMIM catalog of human genes and disorders 

 مراجع شبكه اينترنت
Global initiative for asthma [www.ginasthma.com:80/] a project conducted in collaboration 
with the National Heart, Blood and Lung Institute, NIH, and the World Health Organization 
National Heart, Blood and Lung Institute 
[www.nhlbi.nih.gov/health/public/lung/index.htm#asthma] information on asthma 
 
MEDLINEplus [www.nlm.nih.gov/medlineplus/asthma.html] links on asthma compiled by the 
National Library of Medicine 
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  ي تلانژكتازيآتاكس
 (Ataxia telangiectasia) 

-A (ي تلانژكتاز يتاكس آ ين نشانه ها  يمعمولاً اول 

T ( ن سال تولـد بـه صـورت عـدم تعـادل و             يدر دوم
 ي نـوع  يمارين ب يا. شونديان م ي نما 1سخن گفتن مبهم  

، يب بافـت مغـز    ي ـشرونده و مخرب با تخر    يعارضه پ 
ت بــه يحــساس(ت بــه اشــعه ي، حــساسيمنــينقــص ا

و استعداد ابتلاء بـه     ) X مانند اشعه    يتشعشعات انرژ 
 ژن  1988 در سـال     قـبلاً .  شـود  يسرطان مشخص م ـ  

گاه شده  ين جا يي تع 11 كروموزوم   ي رو A-Tمسئول    
ه، بـه   ي ـ بعد از كـشف اول     يي شناسا يندهايبود، اما فرا  

د تـا ژن    ي سـال طـول كـش      7 انجام شد؛ حدود     يسخت
ATM م مختلف مـشاهده    يعلا. دي كلون گرد  ي انسان

 اسـت كـه     ATM از نقش مهم     ي حاك A-Tشده در   
 DNA يبهايآس ـ) ميمتـر  (ي برا ين پاسخ سلول  يچند

ن يابد اي جهش  ATM كه ژنيهنگام.  كنديرا القا م
نند ي ب يب م يآس) يداخل سلول (ام  ي انتقال پ  يشبكه ها 
ب يزان آس ـ ي ـح م يتواند بطور صح  ين سلول نم  يو بنابرا 
  . را به حداقل برسانديسلول

 ATM2ام وابسته بـه     ي انتقال پ  يرهاي از مس  يبرخ
ن يرسد ا يكه به نظر م   از آنجا   . افت شده اند  يدر مخمر   

رها در طول تكامـل حفـظ شـده باشـند احتمـالا             يمس
 نقـش   DNAب  ي هنگام آس  يمي ترم يبعنوان پاسخها 

 ي بـرا  يقـات ي تحق يپـروژه هـا   .  داشته باشـند   يمحور
 احتمـالا   A-T افراد مبتلا بـه      ي موثر برا  يافتن درمان ي

ــاز طر ــي ــدرت ژنتيق تنظ ــرل ق ــيم و كنت ــر يك  مخم
 كنـد كـه     ي فراهم م  يطيامر شرا ن  ير باشد و ا   يامكانپذ

 ييرهاي بر مـس   يع تر و باقاعده تر    يبتوان مطالعات سر  
  . نقش دارند، انجام شوندATM يكه در جهشها

 

                                                           
1 - slurred speech 
2 - ATM-dependent signaling pathways 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

                  
 

 پاسـخهاي سـلولي هنگـام آسـيب         ATMپروتئين  
 را واسطه گـري مـي كنـد، بـويژه آن            DNAديدن  

پاسخهايي را كه گذر از هرمرحله چرخه سلولي  را        
 .  كنترل مي نمايند
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 سترسي دمراجع مهم و قابل
 

  مراجع توالي ژن
Genome view see gene locations 
Entrez Gene collection of gene-related information 
BLink [www.ncbi.nlm.nih.gov/sutils/blink.cgi?pid=4502267&org=1] related sequences in 
different organisms 

  مراجع متون
Research articles online full text 
Books online books section 
OMIM catalog of human genes and disorders 

  اينترنت شبكه مراجع
The A-T Children's Project [www.atcp.org/] support and research information 
GeneClinics [www.geneclinics.org/profiles/ataxia-telangiectasia/] a medical genetics resource 
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   (Atherosclerosis)ن يتسلب شرائ
 تواند افراد را يم است كه يماريآترواسكلروز ب

 كه يآن تا زماند يتهد ، هرچند كندبتلا ميدر هر سن
 يبارز نم،ه باشدديرسنا پنجاه سال يفرد به سن چهل 

مشخص ان ها ي با نازك شدن شريمارين بيا. گردد
 از كلسترول ي غني پلاك ها ازيناش كه  گردديم

 يفاكتورها.  استيمنيستم اي سيسلول هاموجود در 
 يكي تواند ژنتي كه م، آترواسكلروزيا برياصلخطر 

 ش غلظتي افزا:عبارتند ازد ن باشيطيا محيو 
د خون، فشار خون بالا و يسري گليكلسترول و تر

  .گاري سمصرف
 تواند بهي م كه،Eن يپوپروتئين به نام آپوليپروتئ

 واقع بر يشود، توسط ژن افتيار متفاوت يل بساشكا
 ين برايئن پروتيا.  گرددي كد م19كروموزوم 

ن يچن دارد،ت ي از خون اهميبرداشت كلسترول اضاف
سطح  يرنده هاي گيروكلسترول  را با انتقال يكار

نقص در بروز .  دهدي انجام مي كبديسلول ها
 در باند شدن ي اغلب منجر به ناتوانEن يپوپروتئيآپول
كلسترول ش يمنجر به افزا شود كه يرنده ها ميبه گ

 يم آتـرواسكلروز ر بروزخط جهي در نتخون فرد و
  .شود
افته ي جهش ينكه چگونه شكلهايمروزه، بحث اا
 گذارند مورد يبر بدن اثر م Eن يپوپروتئي آپولمتنوع

 ي از درمانهاياريبعنوان مثال، بس.  باشديتوجه م
 مانده ي خود باقيقات تجربيشنهاد شده در فاز تحقيپ

ل  مدعنوان بيشگاهي آزماي موش هان حاليبا ا. اند
انجام  هنوز  و، باشنديد مي مف انسانيماري بيها

 كه ييهاسمي مكاننكهيا قبل از ،ياري بسقاتيتحق
، در Eن يپوپروتئي، منجمله لن هايپوپروتئيلغلظت 

  .از استي مورد نم،يند درك كني نمايم ميخون را تنظ
 

  
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

  

 
 توسطقابل توجهي  به طور شريانهاسايز لومن 

  .كاهش يافته اندپلاك هاي غني از كلسترول 
  : با تشكر ، به خاطر تصوير، از

Mark Boguski, NCBI, NIH, USA. 
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 ترسيمراجع مهم و قابل د س
  ژن توالي مراجع

Genome view see gene locations 
Entrez Gene collection of gene-related information 
BLink [www.ncbi.nlm.nih.gov/sutils/blink.cgi?pid=4557325&org=1] related sequences in 
different organisms 

  مراجع متون
Research articles online full text 
Books online books section 
OMIM catalog of human genes and disorders 

  مراجع شبكه اينترنت
National Heart, Blood and Lung Institute [www.nhlbi.nih.gov/health/public/heart/index.htm] 
cardiovascular information 
American Heart Association [amhrt.org/] information on heart disease and stroke 
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   يمني خود ايد غده اسندرم چن
(Autoimmune polyglandular 
syndrome)  

 هورمـون هـا     يز مسئول رهاسـاز   يستم درون ر  يس
ستم غدد  ينقص در س  .  باشد يا لنف م  يبه درون خون    

ا ي ـ توانـد بـه علـت عفونـت، سـكته و             يز م يدرون ر 
 از غـده را    يا بخـش عمـده ا     ي باشد كه تمام     يتومور
ك عـضو   ي ـت  ي ـالن وجـود فع   ي ـ كند؛ با ا   يب م يتخر

 كـه  يمن ـيك واكنش خود ايز اغلب به دنبال   يدرون ر 
 يا كامـل غـده م ـ     ي ـ يب نسب يت منجر به تخر   يدر نها 

  . شوديگردد دچار عارضه م
ك عـضو اثـر     ي ـ كـه بر   يمني خـودا  يماريآن نوع ب  

 يز م ـ ي ـر غـدد ن   يب سـا  يبگذارد معمولا منجر به تخر    
ز ي چند غده درون ر    يين امر منجر به نارسا    يشود كه ا  

  . گردديم
 كه I) Aps1 نوع يمني خود ايسندرم چند غده ا

APECED اختلال نادر   ينوع)  شود يز خوانده م  ي ن 
 يگـاه آن رو   يو از نوع اتوزومال مغلوب است كه جا       

اواخـر سـال    . افت شـده اسـت    ي انسان   21كروموزوم  
د را  ي ـك ژن جد  ي ـ محققان گزارش دادنـد كـه        1997
م كننده  يتنظ (AIRE كرده اند كه آنها آن را        ييشناسا

 انجـام   يجـستجوها . ده انـد  ي ـ نام 1)ونيمي اتوا يماريب
 معلوم كرد كـه فـراورده       ي ژن يگاه داده ها  يشده در پا  

 يعن ـي اسـت    يسي ـك فـاكتور رونو   ين ژن   ي ا ينيپروتئ
. ان ژن نقــش دارديــم بي اســت كــه در تنظــينــيپروتئ

ن ژن منجـر بـه      ي ـمحققان نشان دادند كه جهـش در ا       
  . شودي مAPS1 يي زايماريب

 دچار نقـص    APS1 يماري كه در ب   ي ژن ييشناسا
 است كه از    يشاتيجاد آزما ي ا ين گام به سو   ياست اول 
. ص دهـد  ي را تـشخ   يمـار ي توانـد ب   ي م ـ يك ـيبعد ژنت 

 توانـد   ين ژن و عملكرد آن م     ي ا يشتر رو يقات ب يتحق

                                                           
1 - autoimmune regulator 

 را آسـانتر    يمـار ي ب يك درمان مناسب بـرا    ي ييشناسا
 كه ييزم ها يمكان ما را نسبت به      ينموده و درك عموم   

ش ي كننـد افـزا  يجاد مي را ايمني خودايهايمارير ب يسا
  .دهد

  
  
  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  



 ژنها و بيماريها

 

58

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

 مراجع مهم و قابل د سترسي
  ژن توالي مراجع

Genome view see gene locations 
Entrez Gene collection of gene-related information 
BLink [www.ncbi.nlm.nih.gov/sutils/blink.cgi?pid=4557325&org=1] related sequences in 
different organisms 

  مراجع متون
Research articles online full text 
Books online books section 
OMIM catalog of human genes and disorders 

  مراجع شبكه اينترنت
National Heart, Blood and Lung Institute [www.nhlbi.nih.gov/health/public/heart/index.htm] 
cardiovascular information 
American Heart Association [amhrt.org/] information on heart disease and stroke 
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  (Best disease)ن ي بهتريماريب
 زرده يستروفين، كه تحت عنوان دي بهتريماريب

ز ي ن1(VMD2) 2 شكل ماكولار نوع يتخم مرغ
است كه در  ي عارضه ارثي شود، نوعيشناخته م

افراد .  دهديشتر رخ مي ساكن اروپا بي هايقفقاز
 كم كم از ين معمولاً به نوعي بهتريماريمبتلا به ب

 ي شوند كه از ابتداي دچار ميينايدست دادن قدرت ب
 شود، اگر چه تعداد علائم ي آنها آغاز مين جوانيسن
ن علائم در ي دهد و شدت اي كه فرد نشان ميماريب

  .ر استيار متغيسافراد مختلف ب
 اتوزوم غالب است؛ يماري بين نوعي بهتريماريب

 ي هاي از كپيكيك جهش در يگر بروز يبه عبارت د
 قرار دارد ممكن 11 كروموزوم ي كه روVMD2ژن 

افراد مبتلا به .  شوديماريجاد بياست منجر به ا
 ييناين قبل از مرحله از دست دادن بي بهتريماريب

 شوند كه مثل زرده ي مي چرب ازيدچار تجمع توده ا
ن يكه ا)  زرده تخم مرغيعنين يتليو(تخم مرغ است 
ابد كه ي يه چشم تجمع مي از شبكيماده در نواح

ب ينجاست كه تخريجالب ا.  استييناي بيه اصليناح
ل آن كه همراه با كم ين توده علاوه بر تشكيشدن ا

 است مشخصه بارز يينايكم از دست دادن قدرت ب
  .ن استيهتر بيماريب

 دانسته VMD2 ژن ينيدر مورد فراورده پروتئ
 رسد عملكرد يز اند، اگر چه به نظر مي ما ناچيها
 از چشم است كه ين محدود به نواحين پروتئيا

.  شوديه شناخته ميوم رنگدانه شبكيتليتحت عنوان اپ
 كه توسط ژن ينيز وجود دارد كه پروتئين تفكر نيا

VMD2ا يدر برداشت  شود ممكن است ي كد م
رنده يبات گي تر كين عملكردهايا هر دو ايپردازش 

 يين و شناساييتع.  نقش داشته باشندي نوريها

                                                           
1 - Vitelliform Macular Dystrophy type 2 (VMD2) 

 و بوجود آوردن مدل VMD2ن يعملكرد پروتئ
 در جهت درك و كسب ي مهمي گامهايوانيح

  .ن استي بهتريماريشناخت بهتر ب
  

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
  

  

  

 
 

ار مبتلا به بيماري عكس چشمي كه از يك بيم
توده ماده شبيه چربي را . بهترين تهيه شده است

  .در نواحي ماكولار مشاهده كنيد
 : برگرفته و با اجازه از

Marquardt A. et al. (1988) Human 
Molecular Genetics 7(9): 1517-25. 
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 سترسيدمراجع مهم و قابل 
 

 مراجع توالي ژن
Genome view see gene locations 
Entrez Gene collection of gene-related information 
BLink [www.ncbi.nlm.nih.gov/sutils/blink.cgi?pid=4759310&org=1] related sequences in 
different organisms 

 متون مراجع
Research articles online full text 
Books online books section 
OMIM catalog of human genes and disorders 

 اينترنت شبكه مراجع
Foundation Fighting Blindness [www.blindness.org/] searching for treatments and cures for 
retinal degenerative diseases 
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  سرطان پستان و تخمدان
(Breast and ovarian cancer) 

 از  ين علت عمده مـرگ ناش ـ     يسرطان پستان دوم  
 شود در   ي است و برآورد م    ييكايسرطان در زنان آمر   

 نفر در اثر ابـتلاء  44190الات متحده ي در ا 1997سال  
 مـرد و    290(به آن جـان خـود را از دسـت داده انـد              

كل سـرطان   % 4نكه  يان تخمدان با ا   سرط).  زن 43900
 شـود امـا نـسبت بـه سـرطان           ي زنان را شامل م    يها

 يدر برخ ـ .  از آن كمتر اسـت     يزان مرگ ناش  يپستان م 
، يك ـيماران مبتلا به هر دو نوع سرطان، از جنبـه ژنت      يب
  . وجود داردين دو نوع ارتباط واضحين ايب

 دو ژن مستعدكننده ابتلا به سـرطان        1994در سال   
 كروموزوم  ي كه رو  BRCA1: شدند يي شناسا پستان

.  دارنـد ي جا13 كروموزوم   ي كه رو  BRCA2 و   17
  ي از ژنهــايكــي دچــار جهــش در يچنانچــه فــرد

BRCA1 ا ي BRCA2ص ابتلا ي باشد شانس تشخ
ن فـرد و در طـول       ي ـا تخمدان در ا   يبه سرطان پستان    

ن يتـا هم ـ  . ن خواهـد بـود    يريشتر از سا  ي اش ب  يزندگ
 ينكه ط ـ ين دو ژن مشخص نبود تا ا      ياواخر عملكرد ا  

 در مخمر كـه هـم       يني پروتئ يمطالعات انجام شده رو   
 آنهـا رامعلـوم     يع ـين دو ژن بود نقش طب     يخانواده با ا  

 ي ها يم شكستگ ين دو ژن در ترم    يدر واقع ا  : ساختند
DNA   در اثر تابش اشـعه نقـش دارنـد      ي دو رشته ا  .

 اي BRCA1  شود وقوع جهش در ياحتمال داده م
BRCA2 را از كــار يمــي ترميسم هــايــن مكانيــا  

 در يشتري ـ بيجه منجـر بـه خطاهـا    ياندازد كه در نت   يب
تـاً منجـر بـه رشـد       ي شـده و نها    DNA يهمانند ساز 

  . شوديسرطان
 از  يزان مـرگ ناش ـ   ي ـن راه كاهش م   يتا كنون بهتر  

ه شـده   يص زود هنگـام توص ـ    ين نوع سرطان تـشخ    يا
ت ي ـ جمع ي عمـوم  يو درحال حاضر غربـالگر    ( است

  BRCA2 اي ـ BRCA1 يص جهـشها ي تشخيبرا
  ). شوديه نميتوص

دا كـردن  ي پيد براي جدي هايبه هر حال، استراتژ  
.  ضد سرطان دائما در حال گسترش هـستند  يدارو ها 

ــ اخين دســتاوردهاي از اهمــيكــي ــوان ي ر تحــت عن
 است كه بدنبال اهداف 1"ي كشنده مصنوع  يغربالگر"

 2وهيمر و مگس م مثل مخيد در موجوداتي جدييدارو
  .  باشديم

  

  

                                                           
1 - synthetic lethal screening 
2 - Fruit flies 

 
 آري در مسير مبارزه با سرطان پستان آنچـه كـه            "

 و متحد مي نمايد اين است كـه همـه           ما را همدل  
ما به منظور درمـان، آمـوزش، تحقيـق و افـزايش            

  ".دسترسي به درمان كار مي كنيم
 كه قبلاً Betty Fordتصوير و بخشي از سخنان 

خودش بيماري مبـتلا بـه سـرطان پـستان بـود و             
اكنون يكي از فعالان و حاميان گسترش پـژوهش         

  . تو آموزش در زمينه سرطان پستان اس
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راً انجام شـده در     ين آندسته از مطالعات اخ    يهمچن
 BRCA2 و   BRCA1 عملكـرد    ييمخمر به شناسا  

 كــه در يي شــود داروهــايكمــك كــرده و گمــان مــ
 جـواب بدهنـد در مـورد        يموجودات ساده تر بخـوب    

  . باشنديز قابل استفاده ميانسان ن

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

 سترسي دمراجع مهم و قابل
  مراجع توالي ژن

Genome view see gene locations 
Entrez Gene collection of gene-related information 
BLink [www.ncbi.nlm.nih.gov/sutils/blink.cgi?pid=6552299&org=1] related sequences in 
different organisms 

  مراجع متون
Research articles online full text 
Books online books section 
OMIM catalog of human genes and disorders 

  مراجع شبكه اينترنت
CancerNet [cancernet.nci.nih.gov/] from the National Cancer Institute, NIH 
Oncolink [oncolink.upenn.edu/] comprehensive cancer information from the University of 
Pennsylvania 
GeneReviews [www.geneclinics.org/profiles/brca1/index.html] a medical genetics resource 
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 (Burkitt lymphoma)ت يلنفوم بورك

 از سرطان است كه يت نوع نادريلنفوم بورك
د، اما ي نماي را مبتلا مي مركزيقايغالباً كودكان آفر

. ز گزارش شده استيگر ني در مناطق ديمارين بيا
 شود به يقا مشاهده مي كه در آفريمارين بي از اينوع

 1 بار-ن يروس اپشتاي رسد كه با عفونت به وينظر م
 آن ييزايماريسم بي باشد، اگرچه مكانيباط مدر ارت
  .ستيروشن ن

 ي هايي از جابجايت ناشيلنفوم بورك
.  كندير مي را درگMYC است كه ژن 2يكروموزوم

ك ي شكسته شدن يعني ي كروموزومي هاييجابجا
گر از ي دييكروموزوم و متصل شدن آن به قسمت ها

 MYCان ي بي، الگو)دهيپد(  ن يا. ر كروموزوم هايسا
ن ي ايق عملكرد عادين طري دهد كه بدير مييرا تغ

  . خوردي برهم مير سلوليژن در كنترل رشد و تكث
ون يم كه علت ترانس لوكاسيستيهنوز مطمئن ن

 ين وجود، مطالعه بر رويبا ا. ستيكروموزوم چ
ل موش، ما را به درك ي از قبيشگاهي آزمايمدلها
رهنمون ون  يجاد ترانس لوكاسي اي از چگونگيبهتر

ند ين فرايد است كه مشخص كند چگونه ايگشته و ام
 يل لوسمير سرطان ها از قبيت و سايبا لنفوم بورك

    . باشديمرتبط م
  
  
  
  
  
  
  
  

                                                           
1 - Epstein–Barr virus 
2 - chromosome translocations 

  
  
  
  
  

 
 كه به طور طبيعي بر روي MYCدر لنفوم بوركيت، 

 منتقل 14 يافت مي شود، به كروموزوم 8كروموزوم 
اين پديده، تحت  عنوان ترانس لوكاسيون . مي گردد

ص كننده نوعي سرطان شناخته شده و مي تواند مشخ
  .باشد

  :با تشكر ، به خاطر تصوير، از
Gregory Schuler, NCBI, NLM, NIH 
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 ع مهم و قابل د سترسيمراج
  مراجع توالي ژن

Genome view see gene locations 
Entrez Gene collection of gene-related information 
BLink [www.ncbi.nlm.nih.gov/sutils/blink.cgi?pid=12962935&org=1] related sequences in 
different organisms 

  مراجع متون
Research articles online full text 
Books online books section 
OMIM catalog of human genes and disorders  

  مراجع شبكه اينترنت
CancerNet [cancernet.nci.nih.gov/] from the National Cancer Institute, NIH 
American Cancer Society [www.cancer.org/] research and patient support 
Oncolink [oncolink.upenn.edu/] comprehensive cancer information from the University of 
Pennsylvania 
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   تووت- ي مار-سندرم شاركوت
(Charcot–Marie–Tooth 
syndrome) 

 به (CMT)تووت -يمار- شاركوتيماريب
 يافتخار سه نفر كاشف آن كه در اواخر قرن برا

ن ي را كشف كردند به ايمارين بين بار اياول
 يمارين بيا.  شده استيصورت نامگذار

 در جهان 1ي ارثيطي محين نوروپاتيعتريشا
 عضلات 2شروندهيب آهسته پياست، كه با تخر

ان پا همراه پا، ساق پا، دست، ساعد و انگشت
 CMT يني علائم باليتظاهرات تمام. است

 ي بطور كامل رخ مي سالگ30معمولاً تا سن 
 يماري بي نوعCMT يمارين حال، بيبا ا. دهند

 تواند ي نميماري شود و بيكشنده محسوب نم
 فرد يعي طبي زندگيهايازمنديتها و رفع نيبر فعال

  .اثر بگذارد
CMTيماري بي نوعيكي  از نظر ژنت 

 در ييناهمگن است كه در آن بروز جهشها
 ي مشابهيني تواند علائم بالي مختلف ميژنها

ر ي مختلف درگي فقط ژنهاCMTدر  .جاد كنديا
ز وجود ي ن3 مختلف توارثيستند بلكه الگوهاين

  . دارند
 1A نوع CMT ين شكلهايعتري از شايكي
 كروموزوم ي رو1A نوع CMTنقشه ژن . است

 يني كنند كه پروتئيگمان مده و ين گرديي تع17
 كند كه اطراف يرا كد م) PMP22بنام (

 پوشاند؛ همانطور كه ين دار را ميلي ميعصبها
 است كه ي از چربين صفحه ايليم مي دانيم

.  استيان اعصاب ضروريت جري هدايبرا

                                                           
1 - peripheral neuropathy 
2 - slowly progressive degeneration 
3 - different patterns of inheritance 

، اتوزوم 1B شامل نوع CMTر انواع يسا
  . هستندXمغلوب و وابسته به 

 در CMT يماري ب كهي مشابهينهايپروتئ
 يگري ديماريل هستند در بي دخ1B و 1Aنوع 

ز ينام دارد ن 4(DSS)سوتاس -نيكه سندرم دژنر
 ينيز علائم بالي نيمارين بينقش دارند؛ در ا

. دتراندي شديلي وجود دارند اما خيمشابه
 CMT ييزايماريند بينه فهم فرايقات در زميتحق

تواند  ي ميماري بيواني حيبا استفاده از مدها
 به ما بدهد و DSS يماري نسبت به بيدگاهيد

  .  انجامدي بيماريممكن است به درمان هردو ب
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  

 

                                                           
4- Dejerine–Sottas Syndrome (DSS) 
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 سترسيدمراجع مهم و قابل 
 

  مراجع توالي ژن
Genome view see gene locations 
Entrez Gene collection of gene-related information 
BLink [www.ncbi.nlm.nih.gov/sutils/blink.cgi?pid=4505907&org=1] related sequences in 
different organisms 

 متون مراجع
Research articles online full text 
Books online books section 
OMIM catalog of human genes and disorders 

 اينترنت شبكه مراجع
Charcot-Marie-Tooth Association [www.charcot-marie-tooth.org/] patient support, education 
and research 
GeneClinics [www.geneclinics.org/profiles/cmt/] a medical genetics resource 
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  (Cockayne syndrome)ن يسندرم كوكائ
ن ي ـكه ا ) 1880-1956(ن  يادوارد آلفرد كوكائ  

ك ي ـ شـده اسـت      ي به افتخار او نامگذار    يماريب
 ي رو ي بود كه بـه طـور اختـصاص        يپزشك لندن 

  . كردي كودكان كار مي ارثيهايماريب
 ـ      ين نوع يسندرم كوكائ   ي اخـتلال نـادر و ارث

د حـساس   ياست كه افراد مبـتلا بـه نـور خورش ـ         
 بـا بلـوغ     ي دارنـد و ظـاهر     يهستند، قـد كوتـاه    

ــد  ــام دارن  ــ. نابهنگ ــكل كلاس ــندرم يدر ش ك س
ده انـد و بـه      شروني ـم آن پ  يعلا) 1نوع  (ن  يكوكائ

 ي ظهور م ـ  يك سالگ يطور مشخص پس از سن      
 ســـندرم يا مـــادرزاديـــه يـــشـــكل اول. ابـــدي

.  شـود ياز هنگام تولد شـروع م ـ    ) 2نوع(نيكوكائ
 از اخـتلال    ي ناش يهايمارينكه برخلاف ب  يجالب ا 
ن بـا ابـتلا بــه   ي سـندرم كوكــائ DNAم يدر تـرم 

 Xبعد از مواجهه بـا اشـعه        . سرطان ارتباط ندارد  
، در افـراد    ) شـود  يافت م ـ يد  يور خورش كه در ن  (

 ين ممكن است نوع خاص    يمبتلا به سندرم كوكائ   
م همـراه بـا     ي به نـام تـرم     DNAم  يند ترم ياز فرا 
م ين نـوع تـرم    ي ـا. ابـد يگـر ادامـه ن    ي د 1يسيرونو

DNA   قـاً  ي دهـد و دق    ي رخ م ـ  ي به حالت پرش ـ
 شـود كـه     يم انجـام م ـ   ين تـرم  ي ـ ا يهمان مـوقع  

DNA كند در حـال     ي م نها را كد  ي  كه پروتئ   ي ا 
تا كنون مشخص شده است     .  است ينسخه بردار 

ــائ   ــندرم كوك ــه در س ــص ين دو ژن دارايك  نق
ژن . CSB و CSA: هـــستند، كـــه عبارتنـــد از

CSA هـر  . افت شده اسـت   ي 5 كروموزوم   ي رو
 يند كه با اجـزا    ي نما ي را كد م   يينهايدو ژن پروتئ  

 DNAم ي تــرمينهــاي و پروتئيسيــن رونويماشــ
  .تعامل دارند

                                                           
1 - transcription-coupled repair 

 است، ي باكتري، كه نوع ياكليشرشين ا يهمچن
 ي م ـ يسي ـم همراه بـا رونو    يند ترم يدستخوش فرا 

 كـشف شـده كـه ژن    يراً هـم مخمـر  يشود و اخ 
  . را داراستcsb يهمتا
ــ ا ــن مكاني ــه مكاني شــبيسمهاي ــه ب  يسمهاي

ــرا   ــسان ب ــود در ان ــه فرايموج ــدهاي مطالع  ين
ــول ــ دخيمولك ــرميل در فراي ــد ت ــا ين ــراه ب م هم

م، بـه   ي تـوان  يرا م ـ ي ـستند ز يرزشمند ن  ا يسيرونو
ار ي بـس  يك مولكول ي زنت يكهاينها از تكن  يعوض ا 

 از  يحيداشـتن درك صـح    . مي اسـتفاده نمـائ    يقو
نـد بـه روشـن      ين فرا ي ـل در ا  ي دخ يسم ها يمكان

 كمك خواهد نمود و ممكن يماريشدن پاتوژنز ب  
اهـداف  ) يمولكولهـا  (يياست منجر بـه شناسـا     

  .  گرددييدارو

 
افرادي كه از سندرم كوكائين رنج مي برند دچار         
چند نوع اختلال سيستميك هستند كـه بـه دليـل        

 اي اسـت كـه در       DNAنقص سلول در تعميـر      
  عكس تهيه شده توسط. حال نسخه برداري بوده

 D. Atherton. 
  : با اجازه ازو برگرفته و

Lehmann, A.R. (1995) Trends 
Biochem. Sci. 20, 402-405. 
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  (Colon cancer) سرطان كولون
 93800ن زده كه    يكا تخم يجامعه سرطان آمر  

 در  2000د از سزطان كولون در سـال        يمورد جد 
 مورد آن   47700 شده كه    ييالات متحده شناسا  يا

منجر به مرگ گـشته اسـت بطـور معمـول تمـام           
نـد  يدهند كه فرا  ي رخ م  يانواع سرطان كولون زمان   

م شـده   يداً تنظ ـ ي شـد  ي، كـه رونـد    يلولم س يتقس
 يهـر چنـد فاكتورهـا     . است، كنترل خارج شـود    

توانند بطور خاص با شانس ابـتلا فـرد         ي م يطيمح
دن، يگار كـش  يمـثلا س ـ  (به سرطان مرتبط باشـند      

امـا اكثـر سـرطانها    ) ت فـرد  ي ـ و فعال  ييم غذا يرژ
  .ز دارندي نيكياساس ژنت

ن ي توان گفت صـدها ژن و پـروتئ        يدرواقع م 
 ي و همانندسـاز   يم سـلول  يند تقـس  يش فرا ي پا در

DNAــ دخ ا تعــداد يــك يــل انــد، جهــش در ي
 تواند  ي م ين ها گاه  يا پروتئ ين ژنها   ي از ا  يشتريب

  . كنترل نشده سلول گردديمنجر به رشد سرطان
 ين سندرم ها  يعتري از شا  يكيسرطان كولون   

 از  يبرخ ـ.  باشـد  ي شناخته شده م ـ   ي ارث يسرطان
كلوركتــال نقــش دارنــد  كــه در ســرطان ييژنهــا

 ي كـه هـر دو رو      MSH6 و   MSH2عبارتند از   
 كرومـوزوم   ي رو MLH1 و   2كروموزوم شماره   

 ي فـراورده هـا    يع ـيبطور طب .  قرار گرفته است   3
جـاد شـده    ي ا ير خطاها ين ژنها به تعم   ي ا ينيپروتئ

اگـر  .  كنند ي كمك م  DNA يهنگام همانندساز 
ــايپروتئ  MLH1و  MSH2،  MSH6 ينهـ

 كار نكنند   ين به خوب  ياشند و بنابر ا   افته ب يجهش  
ن يح نخواهند شـد هم ـ    ي تصح يسي رونو يخطاها

ن مــورد يــ و در اDNAب يامــر منجــر بــه آســ
  . گردديسرطان كولون م

ست كه چرا وقـوع جهـش در        يهنوز واضح ن  
 هستند  ي تمام بافتها كاملا ضرور    ي كه برا  ييژنها
بـا  . جاد سرطان كولـون شـوند     ي توانند باعث ا   يم
 ي ژنهـا  يد مطالعـات انجـام شـده رو       ن وجـو  يا

 مثل موش و مخمر آبجو بـه        يمشابه در موجودات  
 و  DNA1ر  ي ـسم تعم ي ـشتر ما از مكان   يشناخت ب 

جاد ي توانند در ا   ي م يطي مح ي كه فاكتورها  ينقش
  .ندي نماي كنند كمك ميسرطان كولون باز

  

                                                           
1 - DNA repair 

 
آندســته از ژنهــاي انــساني كــه در برخــي انــواع 
سرطانهاي كولون جهش يافته اند مـشابه ژنهـاي         

اجور جفت آنزيمهايي هستند كه در مسير تعمير ن  
 DNA mismatch يـا بعبـارتي   DNAشدن 

repair    در باكتري E.Coli    تصوير ( نقش دارند
كه اين موضوع در مورد مخمر و موش نيـز          ) بالا

  .چنين است
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  (Crohn's disease) كرون يماريب
ك گروه از ي  1(IBD) روده ي التهابيهايماريب

ا بروز ي مزمن هستند كه باعث التهاب يهايماريب
.  گردندي كوچك و بزرگ ميزخم در روده ها

ت زخم ي را بصورت كولIBDاغلب اوقات، 
در . ندي نماي مي كرون دسته بنديماريا بي 2دهنده
 يه پوشاننده داخليت زخم دهنده، لايكه كوليحال

 كرون يماري بد،ينماير ميكولون و ركتوم را در گ
ز گسترش ي نيواره روده اي تر دي داخليه هايبه لا

 مزمن يماريت بي وضعين حالت نوعيا. ابدي يم
 يبوده و ممكن است بعد از گذشت دوره ها

  .ابدي فرد درمان ي از زندگي مختلفيزمان
ك ي كرون در افراد يمارياز موارد ب% 20حدود 

  صفتي نوعيمارين بيا.  دهنديخانواده رخ م
ن است كه ي است، و مفهوم صفت مركب ا3مركب
 ژنوم ي متفاوت رويگاههاي در جاي متعدديژنها

راً ياخ.  مرتبط باشنديمارين بيممكن است با بروز ا
 ي رويمارين بي ايگاه محتمل برايك جاي

 يژنها.  شده است4ن نقشهيي تع16كروموزوم 
افت شده اند شامل يه ين ناحي كه در ايديكاند

 نقش دارند و يد كه در پاسخ التهابچند ژن ان
ت ي، كه در عملكرد لنفوسCD19: عبارت اند از

Bند اتصال ين، كه در فرايالوفوري نقش دارد؛ س
ن ينتگريد به سطح نقش دارد؛ دسته اي سفيگلبولها

CD11نقش يكروبي مي؛ كه در اتصال سلولها 
د ي، و جالب است بدان4ن ينترلوكيرنده ايدارد؛ و گ

                                                           
1 - Inflammatory bowel disease (IBD) 
2 - ulcerative colitis  
3 - complex trait 
4 - mapping  

ماران ي در ب4ن ينترلوكي وابسته به ايهاكه عملكرد
  .ابدي ير ميي  تغIBDمبتلا به 

 يماري در بيكي ژنتي فاكتورهاياز آنجا كه برخ
ن فاكتورها در يكرون نقش دارند ممكن است ا

ت زخم ي ابتلاء به كوليمستعد شدن افراد برا
 در ييانجام پژوهشها. ز نقش داشته باشنديدهنده ن

 تواند به شناخت هر چه ي كرون ميمارينه بيزم
  .دي كمك نماIBD يماريشتر هر دو نوع بيب

  

 
ل روده را پوشانده و يكي از چند سلولهاي اپيتليا

نوع سلول پوشاننده روده  هستند كه در كوليت 
  .     زخم دهنده يا بيماري كرون آسيب مي بينند
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 مراجع توالي ژن
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Entrez Gene collection of gene-related information 
BLink [www.ncbi.nlm.nih.gov/sutils/blink.cgi?pid=11545912&org=1] related sequences in 
different organisms 

 متون مراجع
Research articles online full text 
Books online books section 
OMIM catalog of human genes and disorders 

 اينترنت شبكه مراجع
Fact sheet [www.niddk.nih.gov/health/digest/pubs/crohns/crohns.htm] from the National 
Institute for Diabetes and Digestive and 
Kidney Diseases, NIH 
The Crohn's disease web page [www.healingwell.com/ibd/] information and links 
MEDLINEplus [www.nlm.nih.gov/medlineplus/crohnsdisease.html] links on Crohn's disease 
compiled by the National Library of Medicine 



 ژنها و بيماريها

 

73

 (Cystic fibrosis) كيستيبروز سيف

 يمـار ي ب نيعتريشا (CF)يسه ا يبروز ك يامروزه، ف 
 يمـار ين ب ي ـا. الات متحده اسـت   ي در ا  يكيمهلك ژنت 
 يبناكم و چـس   ي ضـخ  ، شود بدن ماده لـزج     يموجب م 

 بنـدد و موجـب عفونـت        يه ها را م ـ   يد كند كه ر   يتول
 يم ها يآنزلذا   ، كند يمسدود م ز  ينشده و پانكراس را     

 ي كـه بـرا    ييجا يعني(دن به روده    ي را از رس   يگوارش
 .  دارديباز م) هستندهضم غذا لازم 

 ـ   ي از   ي ناش يسه ا يبروز ك يعارضه ف   يك نقـص ژن
. دي ـ نما ي م د را كد  ي ناقل كلرا  ين ژن نوع  ياكه  است،  

ه هـا و  ي ـال ري ـتلي اپيسـلول هـا  ن ناقـل در سـطح      يا
ن ژن  ي ـصـدها جهـش در ا      .قرار دارد گر  ي د يارگانها

اخـتلال در    آن هـا     يجه همه   يافت شده است كه نت    ي
 يسلول هـا  توسط  م  يسده  يانتقال ثانو د و   يانتقال كلرا 

 ديــم كلرايجــه مقــدار ســدي در نت. باشــدي مــاليــتلياپ
 شدت. ابدي يش م ي افزا فرد  در ترشحات بدن   )نمك(

ا بمرتبط است   ماً  يمستق يسه ا يبروز ك يف يماريعلائم ب 
فـرد مبـتلا     كـه    يخاصجهش  اثرات مشخص هر نوع     
   .آنرا به ارث برده است

ــشف ژن   ــان كـ ــال  CFTRاز زمـ  1989در سـ
 شيافــزا بــسرعت CFنــه عارضــه يقــات در زميتحق

 يزيت آم ي موفق  دانشمندان به طور   1990 درسال .ندافتي
شگاه آنـرا   يط آزما ي را كلون كردند و در مح      يعيژن طب 

ن امـر   ي ـ وارد نمودنـد، كـه ا      CF مبتلا به    يبه سلولها 
ن ي ـد در ا  ي ـسم نـاقص انتقـال كلرا     يباعث شد تا مكان   

   .ح شوديسلولها تصح

 از  يدر تعـداد محـدود    ) يژن درمـان  (ك  ين تكن يا
اما به   .ش قرار گرفت  يمورد آزما  CFمبتلا به   ماران  يب

ن روش آنچنان كه در ابتدا مورد انتظار بود         ي ا هر حال 
لـذا انجـام     .امـد يز از آب در ن    ي ـت آم يچندان هم موفق  

 ري سـا   و يژن درمـان  آزمـودن   شتر قبـل از     يقات ب يتحق
د ي لازم است تا بتوان بطور مؤثر و مف ي تجرب يهادرمان

  . پرداختيسه ايبروز كيبه مقابله با عارضه ف

  

  

  
 
 
 
 
 
 
 
 
 

 
بيـان  .  موشهاي مدل بيماري نوع انـساني      ساختن

 در روده   (CFTR)يك ژن سيستيك فيبروزيس     
يك نوع ردياب آنتـي سـنس انـساني    . يك موش 

 در دوازدهه موش    CFTRبراي نشان دادن بيان     
  .بكار رفته است

  :برگرفته و با اجازه از
Manson, A.L et al. (1997) EMBO J. 
16, 4238-4249. 
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Fact sheet [www.nhlbi.nih.gov/health/public/lung/other/cystfib.htm] from the National Heart, Lung and 
Blood Institute, NIH 
The Cystic Fibrosis Foundation [www.cff.org/] information and links 
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  (Deafness) ييناشنوا
ار ي بـس  ي عارضـه ا   ييعارضه از دست دادن شـنوا     

، از  ي از زنـدگ   ي تواند در هر دوره ا     يع است و م   يشا
 نفر از هـر     1حدود  . ابدي تظاهر   يري گرفته تا پ   يكودك
 اسـت، كـه     ي جـد  يي كودك دچار مشكل شنوا    1000

تعداد .  دارنديكينها علت ژنتي از ا  يمي شود ن  يگمان م 
 ـ     يي مرتبط با ناشنوا   ي ژنها ياديز  ي وجـود دارنـد، ول

ــول تــر  ــت از دســت دادن شــنوا  يمعم  در يين عل
 جهـــش در ژن يي و اروپـــاييكـــاي آمريتهـــايجمع

Connexin 26 (Cx26)ــت  Cx26ژن .  اسـ
دارد، كـه مـشابه عارضـه       % 3 معـادل    1يسرعت انتقال 

 از% 20 باشـد، و باعـث حـدود        ي م ـ 2كيستيبروز ك يف
  . شودي مي دوران كودكي هاييناشنوا

CX26ــب ــرا ي ، ش ــه ب ــه آنچــه ك ــ سيه ب ك يستي
 ي هـا  يياز ناشنوا % 20ن  يو ا . س هست، دارد  يبروزيف

  . كنديجاد ميكودكان را ا
 ي هـا  يي، باعـث ناشـنوا    CX26بروز جهـش در     

 شـود كـه در      ي م ير سندروم ي و غ  ي سندرم يمادرزاد
 همـراه   يورر علائم، مثل ك   ي با سا  ييآن عارضه ناشنوا  

  . باشدينم
ــوزوم ي روCx26ژن  ــع 13q11-12 كروم  واق

 كند كه ي را كد مGP 3ن اتصال منفذداريشده و پروتئ
Connexin 26اتـصالات منفـذدار   .  شوديده مي نام

 هستند كه بـه     يي موجود در غشاء  پلاسما     ييكانال ها 
ن ي دهند تا ب   يون ها اجازه م   ي كوچك و    يمولكول ها 
. صل بــه هــم حركــت كننــد مجــاور متــيســلول هــا

 در حفـظ هموسـتاز   ياتصالات منفذدار گـوش داخل ـ   
جـه  ي، و در نت   ي عملكرد گوش داخل ـ   يم، كه برا  يپتاس
شنهاد شده است كـه     يپ.  مهم است، نقش دارد    ييشنوا

                                                           
1 - carrier rate 
2 - cystic fibrosis 
3 - Gap junctions 

ــروز جهــش در ژن   ممكــن اســت گــردش Cx26ب
 ييد و منجـر بـه ناشـنوا     ي ـم را دچار مـشكل نما     يپتاس
  .گردد

 از علل   يكي Cx26ش  ن موضوع كه جه   يكشف ا 
ص زود ي تواند در تـشخ   ي است، م  ي مادرزاد ييناشنوا

 و  ييشناسـا .  كمك كننده باشد   ييهنگام اختلال شنوا  
  براه افتادن قدرت     ي برا يي زود هنگام ناشنوا   يدگيرس

. ت است ي فرد حائز اهم   ي اجتماع يتكلم و مهارت ها   

 
Connexin 26 (GJB2)   يكي از پروتئين هاي

 است كه در كوكله آ (+K)اصلي در هموستاز پتاسيم
(Cochlea)اين پروتئين در .  گوش داخلي قرار دارد

بان يعني فيبروسيتهاي رباطهاي سلول هاي پشتي
 Spinal)مارپيچي و سلول هاي مارپيچي كناري 

limbus)يافت مي شود .  
  :برگرفته و با اجازه از

Steel, K.P. (1999) Science 285, 1363-
1364. 
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  مراجع توالي ژن
Genome view see gene locations 
Entrez Gene collection of gene-related information 
BLink [www.ncbi.nlm.nih.gov/sutils/blink.cgi?pid=6980948&org=1] related sequences in 
different organisms 

  مراجع متون
Research articles online full text 
Books online books section 
OMIM catalog of human genes and disorders 

  مراجع شبكه اينترنت
NIDCD [http://www.nidcd.nih.gov/] National Institute on Deafness and Other Communication 
Disorders 
Info to Go [clerccenter.gallaudet.edu/InfoToGo/index.html] from Gallaudet University 
GeneClinics [www.geneclinics.org/profiles/dfnb1/] a medical genetics resource 
MEDLINEplus [www.nlm.nih.gov/medlineplus/hearingdisordersdeafness.html] links compiled 
by the National Library of Medicine 
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 در حال حمله به سلولهاي توليد Tلنفوسيتهاي 
  كننده انسولين در جزاير پانكراسي

  :تصوير اقتباس شده از
A. Cooke and John Todd, Wellcom 
Trust Center for Human Genetics, 
Oxford, UK. 

  (Diabetes, type 1) 1 نوع ض قندمر
 و مزمن است كه     يسمي متابول ي عارضه ا  1ابت نوع   يد

د و اسـتفاده    ي بدن درتول  يي نامطلوب بر توانا   يبه شكل 
ل غـذا بـه     ي تبـد  ي هورمون بـرا   ين، كه نوع  ياز انسول 

 يمـار ين ب ي ـا.  گـذارد  ياز است، اثر م ـ   ي مورد ن  يانرژ
 يهـا يماري، ب يگـر مثـل كـور     ي د يهايماريخطر بروز ب  

ر ي و سـا   ي عـصب  يهـا يماري، ب يوي ـ كل يينارسـا ،  يقلب
ــع ــاري بيتهايوض ــيم ــاً ين تقري را در ب ــلي م16ب ون ي

 يش م ـيداً افـزا ي كه به آن مبتلا هستند، شـد  ييكايآمر
ابـت شـروع شـونده از       يا همان د  يابت  ي د 1نوع  . دهد

 ي مرض قند م   يمارين شكل ب  يدتري، شد 1يدوره جوان 
  .باشد

ك يت كه بعنوان     اس يماري از ب  ي آن نوع  1ابت نوع   يد
ن ي ـن حـرف ا   ي ا ي شناخته شده  و معن     2دهيچيصفت پ 

 در چند ژن احتمالاً با بـروز        يياست كه وقوع جهشها   
بعنــوان مثــال، اكنــون .  ارتبــاط داشــته باشــديمــاريب

ن وابسته به   يريابت ش ي د يگاه ژن يمشخص شده كه جا   
 ممكـن اسـت حـداقل و        6 كروموزوم   ي رو 3نيانسول

  . را حمل كند1ابت نوع يد يك ژن براياحتمالاً 
زان ي ـگـاه م  ين جا يك جهش در ا   ينكه چطور وقوع    يا

ست، هرچنـد  ي ـ برد روشن نيخطر ابتلاء فرد را بالا م 
ــه  ــك ــشه ناحي ــك ژن نق ــوزوم يه اي  را 6 از كروم

 ژنها  ي آنت ي برا يين ژنها ي سازد كه همچن   يمشخص م 
ستم ي ـ بـه س   يع ـي كه بطـور طب    يي مولكولها يعني(دارد  

در ). نـد كـه بـه خـودش حملـه نكنـد           ي گو ي م يمنيا
كجــور حملــه ي بــدن يمنــيستم ايــ، س1ابــت نــوع يد
ــوژيا ــسوليكيمنول ــه ان  ين خــودش و ســلولهاي را ب

ورش ي ـند و ي بي سازند تدارك مي كه آنرا م يپانكراس

                                                           
1 - juvenile onset diabetes 
2 - complex trait 
3 - insulin-dependent diabetes mellitus (IDDM1)  
 

ن ي ـ كـه بواسـطه آن ا      يسمي ـبه هرحـال مكان   .  برد يم
  . دهند هنوز مشخص نشده استيع رخ ميوقا

افـت  ي در ژنـوم انـسان       ياه ژن گي جا 10تاكنون حدود   
ابت نـوع   يت به د  ي رسد حساس  يشده اند كه به نظر م     

ك ژن در   ي ـ) 1ن ژنهـا    ين ا ياز ب .  آورند يد م ي را پد  1
ــاه يجا ــوزوم ي روIDDM2گـ ژن ) 2 و 11 كرومـ

م اسـت و در     ي آنـز  ي، كه نـوع   ((GCK))نازيگلوكوك
م ترشح  ي داشته و به تنظ    يديسم گلوكز نقش كل   يمتابول
  . قرار دارند7 كروموزوم ي كند، رويك من كميانسول
بــا 

ق دوز روزانـه    ي ـمار و توجه به تزر    يق از ب  يمراقبت دق 
ت يمـار را در وضـع     ي ب ي توان بطـور نـسب     ين م يانسول

 از يريشگيــامــا بــه منظــور پ. ســلامت حفــظ نمــود
 شـوند،   يابـت م ـ  ي كه اغلب باعـث د     يمني ا يپاسخها

  مـوش  ي مـدلها  ي رو يشتريلازم است كه مطالعات ب    
مـان را در    يم و دانـسته ها    ي انجام ده ـ  يمارين نوع ب  يا

گر ي د ي واقع بر كروموزومها   ينكه چطور ژنها  يمورد ا 
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ش يابـت را افـزا  يزان خطر ابتلاء فرد به دي توانند م يم
  . ميشتر كنيدهند، ب

 
 

  
 
 
 
 
 
 
 

 
 
 
 
 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

 
  
  
  
  

 سترسيدمراجع مهم و قابل
 
  جع توالي ژنمرا

Genome view see gene locations 
LocusLink collection of gene-related information 
BLink [www.ncbi.nlm.nih.gov/sutils/blink.cgi?pid=4503951&org=1] related sequences in 
different organisms 

  متون مراجع
Research articles online full text 
Books online books section 
OMIM catalog of human genes and disorders 

  اينترنت شبكه مراجع
Patient information on diabetes [www.niddk.nih.gov/health/diabetes/diabetes.htm] from the 
National Institute of Diabetes and Digestive and Kidney Diseases, NIH 
Juvenile Diabetes Research Foundation International [http://www.jdf.org/] 'dedicated to 
finding a cure' 
American Diabetes Association [www.diabetes.org/default.htm] research and information 
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  كياستروفي ديسپلازيد
 (Diastrophic dysplasia)  

 اخـتلال   ي نـوع  (DTD) كيتروفاسي د يسپلازيد
مـاران معمـولا كوتـاه قـد        ين ب ي ـنادر رشد است كـه ا     

 دارند و مفاصل دستانشان بطور      ي چماق يهستند، پاها 
 در همـه    يمارين ب ياگرچه ا . ح شكل نگرفته اند   يصح
ژه در فنلانـد    ي ـ شـود امـابطور و     يافت م يتها  ي جمع ي
  . ع استيشا

 ي شـود رو   ي م DTD كه جهش آن منجر به       يژن
 ناقل سـولفات    ين مكان شده و نوع    يي تع 5روموزوم  ك

ن ي ـا.  كـشف شـده اسـت      ي كند كه به تازگ    يرا كد م  
ر معمـول   ي ـ غ ي كـه غلظتهـا    يج مطالعـات  يافته با نتـا   ي

 را نـشان  DTDماران ي مختلف بيسولفات در بافتها  
 اتـصالات   يسـولفات بـرا   .  باشـد  يداده اند مرتبط م ـ   

كه ضـربه    -نكه غضروف يل ا ي مهم است به دل    ياسكلت
 هنگـام سـاخته شـدنش بـه         - باشـد  ير مفاصل م ـ  يگ

ن بافـت اضـافه     ي ـ كه به ا   يسولفور. از دارد يسولفور ن 
 دهد  يش م ي را درون غضروف افزا    ي شود بار منف   يم

 يري كند تا خواص ضربه گ     يكه به غضروف كمك م    
  . داشته باشديبهتر

 بدسـت  يمـار ين بي از ا ينكه شناخت كامل  ي ا يبرا

قـات  ي گردنـد، تحق   ي طراح ـ يثر مـؤ  يد و درمانهـا   يآ
  .د انجام شوندي بايشتريار بيبس

 
 

 
 

  

  

 
 
ــه      ــتلا ب ــار مب ــك بيم ــت ي ــوگراف دس رادي

  .ديسپلازي دياستروفيك
  : با تشكر، به خاطر تصوير، از

Eric Lander, Withehead Institute, 
MIT, USA. 

 سترسي دمراجع مهم و قابل
 

  مراجع توالي ژن
Genome view see gene locations 
Entrez Gene collection of gene-related information 
BLink [www.ncbi.nlm.nih.gov/sutils/blink.cgi?pid=4557539&org=1] related sequences in 
different organisms 

  مراجع متون
Research articles online full text 
Books online books section 
OMIM catalog of human genes and disorders 
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   جورجيسندرم د
 (DiGeorge syndrome) 

 يعن ـي(ي مادرزاد يماري ب ي جورج نوع  يسندرم د 
نادر است كه علائم آن     ) شود يموقع تولد مشخص م   

ل بطور معمـو   .دنباش يار متفاوت م  يبسدر افراد مبتلا    
  نـواقص  ، عودكننـده  ين علائم شامل سابقه عفونتها    يا

سندرم  .دنباش ي در چهره فرد م     و اختلالات بارز   يقلب
ــه دل يد ــورج ب ــ ج  ــي ــسمت وس ــذف ق  از يعيل ح

 كــه در ييل خطــايــ اســت كــه بــه دل22كرومــوزوم 
 يجـاد م ـ  يدهـد ا   يوز رخ م ـ  ي ـند م ي فرا ي ط يبينوترك
ت ي ـ قابل يدارا ي است كه سـلولها    ينديوز فرا يم(شود
 در  يك ـيكنـد و متـضمن تنـوع ژنت        يد م ـ ي تول يشيزا

د كـه    گـرد  ين حذف باعـث م ـ    يا ).باشد يفرزندان م 
مـاران مبـتلا بـه      يه در ب  ي ـن ناح ي ـ از ا  ي متعـدد  يژنها

 يبـه نظـر م ـ     .دن جورج وجود نداشته باش    يسندرم د 
 از  يك ـيژنت  بـا مقـدار مـواد      يمـار يعلائم ب  تنوع   رسد

 .تبط است  مر يحذف كروموزوم ند  يفرادست رفته در    
افتـه انـد كـه ژن       يهر چند در حال حاضر محققان در      

DGS موس و غدد مـرتبط بـا       ي ت يعي تكامل طب  ي برا
 DGS موجود در    ي حذف ژن  هياز است اما توج   ي ن آن
ن سـندرم مثـل     ي عوارض ا  يبعض . دشوار است  يكار

توان با   ي را م  يوب گفتار ي ع ي و بعض  يمشكلات قلب 
درمان نمود امـا   ژهيو يا اقدامات درمان  ي يعمل جراح 

مـوس  يكه توسـط ت    (يمنيستم ا ي س T يفقدان سلولها 
از است تا   ي است و ن   يچالش بزرگتر ) شوند يد م يتول

 و عملكـرد    يبينـد نـوترك   ي فرا ي رو يشتريمطالعات ب 
  . انجام شوديمنيستم ايس

 
 
 
 
 

 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

 
حذف ژنها در سندرم در جورج را مـي تـوان از            
نور فلورسنتي كه فقط توسـط يكـي از كپـي هـا          

  .  موجود است مشخص نمود22كروموزوم 
  :با تشكر بخاطر تصوير از

David Ian Wilson, University of 
New castle upon Tyne, UK. 
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 سترسيدمراجع مهم و قابل
 

  مراجع توالي ژن
Genome view see gene locations 
Entrez Gene collection of gene-related information 
BLink [www.ncbi.nlm.nih.gov/sutils/blink.cgi?pid=13027630&org=1] related sequences in 
different organisms 

  متون مراجع
Research articles online full text 
Books online books section 
OMIM catalog of human genes and disorders 

  اينترنت شبكه مراجع
Information and support [www.kumc.edu/gec/support/digeorge.html] for DiGeorge 
syndrome 
GeneClinics [www.geneclinics.org/profiles/22q11deletion/] a medical genetics resource 
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   دوشني عضلانيستروفيد
(Duchenne muscular dystrophy) 

 از يكي (DMD) دوشن ي عضلانيستروفيد
كه با بزرگ شدن  است ي عضلانيستروفيانواع د

 ي عضلانيستروفيد . گردديعضلات مشخص م
 ي عضلانيستروفين انواع ديع تري از شايكيدوشن 

ن يين پاي در سنتعضلاشرونده يپب يتخر با وبوده 
 ي عضلانيستروفيدهمه موارد .  شوديشناخته م
 ي مبتلا م مردان راطور عمدههستند و ب X1وابسته به 

  پسر3500  هرك نفر ازي  شودين زده ميتخم. كند
  . مبتلا باشنديستروفين نوع ديا به ايدر دن

 شده ييشناسا X  كروموزومي بر روDMDژن 
 ي را كد م2نيستروفي بزرگ به نام ديني كه پروتئاست
 ي براي عضلانيسلول ها ن در داخليستروفيد. كند

ن ي شود اي؛ گمان ماز استي مورد نها ساختار آنحفظ
 به 3ي اسكلت سلولانداختن عناصرري گ بانيپروتئ

شتر يهرچه ب استحكام باعث ي سلوليسطح غشا
ن ها، ين پروتئي بدون ا. گرددي مين عضلايسلول ها

 باتيتركجه ي شود، در نتير مي نفوذپذي سلوليغشا
د و فشار داخل ن شوي سلول وارد م بهيخارج سلول

 ي مينكه سلول عضلانيابد تا اي يش مي افزايسلول
متعاقب آنهم  يمني ايها پاسخ بعلاوه.رديم يم و تركد

 يب سلوليو آسب ي تخرندين فرايبه اد ن توانيم
  .افزوده شوند

 وجود DMD يبراز يبعنوان مدل ن موش ينوع
 عملكرد از ما شتري حصول درك هرچه بيدارد كه برا

.  باشديمد ي مفيماري بين و پاتولوژيستروفي ديعيطب
 ينوعكه ، 4نيوتروفيد ي كه تولهيولشات ايآزماژه، يبو

 يش مي است، را افزانيستروفي همخانواده دنيپروتئ

                                                           
1 - X-linked 
2 - Dystrophin 
3 - cytoskeleton 
4 - utrophin 

بكار ن در موش يستروفي جبران كمبود دي برا ودنده
 به يدواركننده بوده و ممكن است منتهي روند، اميم

. مخرب باشنديمارين بي اي مؤثر برايانهاابداع درم

 
ديستروفين و يوتروفين اندازه مشابه و ساختاربندي 

اين تشابه به اين معني است . تقريباً هماهنگي دارند
كه يوتروفين مي تواند برخي اوقات جانشين 

روش محتمل براي ديستروفين شود، بنابراين نوعي 
 .درمان بيماران مبتلا به ديستروفي عضلاني خواهد بود
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 مراجع مهم و قابل د سترسي

 مراجع توالي ژن

Genome view see gene locations 
Entrez Gene collection of gene-related information 
BLink [www.ncbi.nlm.nih.gov/sutils/blink.cgi?pid=5032281&org=1] related sequences in 
different organisms 

  مراجع متون
Research articles online full text 
Books online books section 
OMIM catalog of human genes and disorders 

  مراجع شبكه اينترنت

Muscular Dystrophy Association [http://www.mdausa.org/home.html] for Research and Care 
news 
Parent Project [www.parentdmd.org/] Muscular Dystrophy Research for all 
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  وان كرولد-سيسندرم اال
(Ellis-van Creveld syndrome) 

ن معـروف بـه     يوان كرولـد همچن ـ   -سيسندرم اال 
 اخـتلال   ي است كه نوع   1 كندرواكتودرمال يسپلازيد
 ي دسـت و پاهـا، پل ـ  ي نادر بوده كه با كوتولگ   يكيژنت
ل ي، تـشك  ) دسـت و پـا     ي اضـاف  يانگـشتها  (2ليليتداك

ل ناخنهـا، تـا     ي ـ مـچ دسـت، تحل     يناهنجار استخوانها 
ل قلب  ي در تشك  ي شدن، ناهنجار  ي لب شكر  يحدود

 يرون آمدن دندان قبل از تولد مشخص م ـ       يو اغلب ب  
  .شود

 يوان كرولــد در بــازو-سيژن عامــل ســندرم االــ
رد تا كنون عملك  . افت شده است  ي 4كوتاه كروموزوم   

 از  يك ـين  ي ـ سالم شناخته نـشده اسـت؛ ا       EVCژن  
 يمـار يد در مـورد ب    ي ـ اسـت كـه با     ين سوالات يمهمتر

سم يــ توانــد معــرف مكانيرا مــيــپاســخ داده شــود ز
  . باشديماري بيمولكول

ان جوامـع   ي ـوان كرولد اغلـب در م     -سيسندرم ال 
ــد ــهر   Amish يميق ــت ي  اLancasterدر ش ال
ن گـروه از  ي ـنكـه ا ي اليبه دل.  شوديده م يا د يلوانيپنس

ر اقـوام   ي دور از سا   يمردم تعدادشان كم است و زندگ     
 يار كم ـ ي شود شانس بـس    ين امر باعث م   يدارند، لذا ا  

ك نـسل بـه نـسل    ي ـن اختلال خاص از  ي انتقال ا  يبرا
  .گر مشاهده شوديد

افـت كـه نـشان     ي توان   ي را م  ي وراثت ي الگو ينوع
 بـصورت اتوزومـال مغلـوب اسـت      يمـار ي دهد ب  يم
ك ژن  ي ظاهر شود،    يمارينكه اثرات ب  ي قبل از ا   ينعي(

  ). باشنديافته از هر دو والد لازم ميجهش 

                                                           
1 - chondroectodermal dysplasia 
2 - polydactyly 

 
 

تحقيقات براي يافتن . وان كرولد-سندرم االيس
  .اساس مولكولي بيماري ادامه دارند

  :با تشكر، بخاطر تصوير، از
Clement D, Erhardt, Jr., Baltimore, 
MD, USA. 
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 سترسي دمراجع مهم و قابل
 

  مراجع توالي ژن
Genome view see gene locations 
Entrez Gene collection of gene-related information 
BLink [www.ncbi.nlm.nih.gov/sutils/blink.cgi?pid=7657073&org=1] related sequences in 
different organisms 

  مراجع متون
Research articles online full text 
Books online books section 
OMIM catalog of human genes and disorders 
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  (Epilepsy)صرع 
 و مبـتلا نمـوده    را تي ـجمع% 1 بـا يتقر صرع

 نيتـر  عيشـا  از يك ـي صرع كه شده  باعث نيهم
 توانـد  يم ـ صرع . باشد كينورولوژ يها يماريب

. ديبروز نما   يريپ گرفته تا  يكودك از يسن هر در
 مختلـف   يهـا يريانواع و شدت درگ    صرع اگرچه
 يق تــشنجهايــاز طر اشــكال آن  تمــام امــا دارد،
 كي ـ از تحر  يناش ـ  كـه   شود يمشخص م  1راجعه

% 30 بـا در  يتقر. اسـت  ي مغـز  سلول يعيطب ريغ
صدمات وارده     مثل ي از حوادث  يصرع ناش  موارد،

مطالعـات  . اسـت  عفونت با سكته تومور، ،سر به
 كـه   ير مـوارد  يسـا   كنند كه در   يشنهاد م ير پ ياخ
 ممكـن  افـت، ي تـوان    ينم صرع   يبرا يعلت چيه

ن ي ـ بـروز ا   ي بـرا  يك ـيژنت  اسـتعداد  ينـوع  است
  . در فرد وجود داشته باشديماريب

 اغلـب  كـه  دارند وجود صرع از ياديز انواع
 نـوع  12 حـداقل  وز،تا به امر   اما. هستند نادر آنها

 يك ـيژنت اسـاس  يدارا  كـه   شـده  ييشناسا صرع
 LaFora يمــاريب مثــال، طــور بــه. هــستند

صـرع   ي، كـه نـوع    )2 نوع شروندهيپ كيوكلونيم(  
 حـضور   بـا  يتـا حـدود    اسـت،   خاص يتهاجم 

 يمشخص م ـ  مغز در لافورا كوژنيگل شبه اجسام
ــا .گــردد ــوع يمــاريب ني   اتوزومــاليمــاري بين

ــوب ــت  مغل ــه اس ــش   ك ــروز جه ــا ب  ژن در ب
 EPM2A  ارتبـاط دارد   6 كرومـوزوم   بر ، واقع ، .
 يم ـ ديتول  2نيلافور نام به فسفاتاز يژن نوع  نيا

در اثر   فسفاتاز يميتنظ ممكن است عملكرد  . كند
 3لافـورا  يمـار يب بـه  منجـر  و جهش بهم بخـورد   

   .گردد

                                                           
1 - recurring seizures 
2 - laforin 
3 - LaFora Disease 

 كـه  كننـد  يم ـ شنهاديپ رياخ قاتيتحق يبرخ
 از سـلول    ييهـا  سمتق  در نيممكن است لافور  

م پردازشــگر ي آنــزيكــوژن ســنتاز، نــوعيكــه گل
 بروز جهـش   افت شود و  يكوژن، وجود دارد،    يگل

 يجـا  در را سـلول  داخـل   نيلافور است ممكن
از  بـه  منجر مير مستق يو بطور غ   دهد، قرار اشتباه

  . گردد  EPM2A  عملكرد دست رفتن
ــپ ــ زيهــا شرفتي ــه مــشخص ي در زميادي ن

 كـه بـا انـواع       ييكروموزومهـا  از   يساختن نـواح  
ل ي ـقب نيا با .صرع مرتبط هستند حاصل شده اند     

 ييهـا  ژن ستي ـ دارند ل  يسع دانشمندان  تلاشها،
را گـسترش    هـستند   ري ـدرگ جـاد تـشنج   يا در كه

 يكمك م  صرع يوانيح يها مدل نيهمچن. دهند
شتر ي مغز ب  يكيكنند تا درك ما از اختلالات الكتر      

 شـدن بـر    متمركـز  د بـا  دوارنيام دانشمندان .شود
 4تـشنج  ضـد  يهـا  درمـان  صرع، يكيژنت  اساس

 يبـرا  5ژن ينيگزيجـا  يدرمانهـا  ديشا و موثرتر 
 را لافـورا  يمـار يب لي ـقب  از صرع به مبتلا مارانيب
  .ندينما جاديا

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

                                                           
4 - anticonvulsive treatments 
5 - gene replacement therapies 
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  . جايگاه فعاليت تشنجي را نشان مي دهدعلامت پيكان. اسكن مغزي يك فرد مبتلا به صرع لوب پيشاني

  :تصوير برگرفته و با اجازه از
Seeck et al. (1998) Electroenceph. Clin. Neurophys. 106, 508-512.  
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  (Essential tremor) ديرعشه شد
كنترل، رقابل  يا همان تكان خوردن غ    يرعشه،  

 يمـار ي همچـون ب ييهايماريع بي از علائم شا  يكي
 بـا   . باشد ي و سكته م   ينسون، صدمات مغز  يپارك

 از افــراد مبــتلا بــه رعــشه يارين وجــود، بــسيــا
 هـستند كـه بـه آن لـرزش          يدرواقع دچار حـالت   

 ي گفتـه م ـ   ديا شـد  ي ـعلت نامشخص   با  ) رعشه(
 4 ي ال 3، كه تعدادشان به     ين موارد ي در چن  .شود

 يد، رعـشه بخـود    ن رس يكا م ينفر در آمر  ون  يليم
ــا علامــت   ــخــود تنه ــاريك بي ــيم .  باشــدي م

ر ي توانـد سـا    يد م ـ يكه عارضه رعشه شد   يدرحال
د و دسـت و پاهـا       ي ـر نما يز درگ ياعضاء بدن را ن   

  . شوندير ميشتر درگيالبته ب
 از مــوارد، عارضــه رعــشه يمــيش از نيدر بــ

ك صفت اتوزوم غالب بـه ارث       يد بصورت   يشد
شـانس  % 50ك فرد مبتلا    ي فرزند   يعني  رسد، يم

 در سـال    . را خواهـد داشـت     يمـار ين ب يابتلا به ا  
 يز خوانده م ـ  ي ن FET1كه   (ETM1، ژن   1997
 كـه  ي مطالعـه ا ي و ط ـ 3 كرومـوزوم    يرو )شود

 شـد،   ي انجـام م ـ   يسلاندي ـ ا ي خانواده هـا   يرو
گـر، تحـت    يكـه ژن د   يد، درحال ين مكان گرد  ييتع

ــوان  ــوزوم ي روETM2عن ــ در  و2 كروم ك ي
 ياز نژاد چك و اسـلواك      يكائيآمرخانواده بزرگ   

د ي رعشه شد  ين دو ژن برا   ي ا .دين مكان گرد  ييتع
 شده بودند   يي دو كروموزوم مختلف شناسا    يرو
ن است كه وقـوع جهـش       يانگر ا ين موضوع ب  يو ا 

 توانـد منجـر بـه       ي از ژنهـا م ـ    ي مختلف ـ در انواع 
  .د گردديعارضه رعشه شد

ن عارضـه   ي درمان ا  يه گاه اصل  يكه تك يدرحال
دون هـستند،   ي ـمي مثل پروپرانولول و پر    ييداروها
ز موجود و   ي ن ي جراح يگر و درمانها  ي د يداروها

سم ي ـشتر مكاني ـ درك ب. باشـند  يقابل اسـتفاده م ـ   
 ، شـود  ي م ـ يمـار ين ب ي ـ كه منجر بـه ا     ،يمولكول

 يد م يمستلزم كشف و كلون كردن ژن رعشه شد       
    .باشد
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  يگ خانواديترانه ايتب مد
 (Familial Mediterranean fever) 

 بطـور   (FMF) ي خـانوادگ  يترانـه ا  يتب مد 
ــده در  ــايهوديعم ــايه ــا پي از نژاده ــ ب نه يشي

 . دهد ي، عرب و ترك رخ م     ي، ارمن 1يراشكنازيغ
ن ي ـ فـرد ا   200 نفر از هر     1 حدود   يزيدرواقع چ 
، و   شـود  ي م ـ يمـار ين ب ي دچار ا  ييهاتينوع جمع 

 بعنـوان فـرد حامـل       زي نفر ن  5 نفر از هر     1حدود  
 يمـار ي ب ي نوع FMF عارضه   . نقش دارد  يماريب

 است كه معمولاً با بروز علائم عـود كننـده           يارث
، يالتهاب غشاء شـكم    (2تيتونيتب و پر   مثل   يا

  . شودي مشخص م)صفاق
دا يــ را پFMFن ژن ي، محققــ1997در ســال 
افتند كه  ي مختلف را    ين جهش ژن  يكردند و چند  

 . شـود  ي م ـ يسمي رومات يرث ا يمارين ب يمنجر به ا  
 را  ين ـي است و پروتئ   16 كروموزوم   ين ژن رو  يا

 توان گفت منحـصر بـه       يباً م يتقر كند كه    يكد م 
 كـه در    يدي سـف  ي گلبولهـا  يعن ـي -تهايگرانولوس

 .د باش ـ ي م ـ - دارنـد  ي بدن نقش مهم   يمنيپاسخ ا 
نـد  ي كنـد تـا فرا     ين احتمالاً كمـك م ـ    ين پروتئ يا

كـردن پاسـخ    رفعـال   ي بـا غ   يع ـيالتهاب بطـور طب   
ــس ــيستم اي ــود يمن ــرل ش ــدون چنـ ـ- كنت ن ي ب

 بطور نابجا و كامل رخ      ي واكنش التهاب  يعملكرد
  . دهدي م رخFMF حمله ي نوعيعني:  دهديم

ن امكـان   يادرواقع  ژن  ن  يا ياكتشاف جهشها 
 يصي ـت تشخ  تـس  يرا فراهم خواهد آورد تا نوع     

ــه ســادگFMFو  خــون انجــام يســاده رو  ي ب
ن جهـش   ي پـروتئ  يياسا با شن  .ه شود ص داد يتشخ

 يط ـي محي محركهـا  ييشناسـا افته، ممكن است    ي
 كننـد   ي كمك م ـ  يمارين ب يكه به بروز حملات ا    

                                                           
1 - non-Ashkenazi Jewish 
2 - peritonitis 

منجـر بـه    ن امر ممكن است     يز آسانتر شود و ا    ين
 بلكه  FMF ي نه فقط برا   ،دي جد يافتن درمانها ي

     .ز گرددي ني التهابيهايمارير بي سايبرا
  

 
  

، (Marenostrin) يا مارنوسترين    (Pyrin)پيرين  
فــراورده ژن عامــل بيمــاري تــب مديترانــه اي     

ز نـوعي   خانوادگي است، كه گمان مي شود بيوسـنت       
عامل غيرفعال كننده فاكتور كموتاكتيك را فعال مي        

اگر پيرين فعال موجود نباشد، عامل غيرفعـال        . كند
كننده نيز توليد نمي شود، كه ايـن امـر منجـر مـي              

  .شود به تب مديترانه اي خانوادگي
  :  برگرفته از

Fig. 1, Babior, B.M. and Martzner, Y. 
(1997) New Engl J. Med., 377, 1548-
1549. 
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  شروندهي كننده پي استخوانيبري فيسپلازيد
(Fibrodysplasia ossificans 
progressiva) 

شرونده ي ـ كننـده پ   ي استخوان يبري ف يسپلازيد
)FOP (ار نـادر اسـت     ي بس يكي ژنت يماري ب ينوع

ن ي ـا.  شود يل عضله به استخوان م    يكه باعث تبد  
ك ي ـ،  Patinحالت ابتدا در قرن هفدهم توسـط        

 يش شده بود كه او خانم     ، گزار يپزشك فرانسو 
 يچـوب . ل شده بود شرح داد    يرا كه به چوب تبد    

ــشر  ــه او ت ــا بمعنـ ـ يك ــرد واقع ــشكيح ك ل ي ت
  . د بودي جدياستخوانها

 اتوزومال غالـب    يماري ب ي نوع FOPعارضه  
.  باشـند  ير م ـ ي ـشتر مـوارد تـك گ     ياست اما در ب   

 دارند  يكي نقص ژنت  ي نوع FOPماران مبتلا به    يب
سم رشد  ي تواند مكان  يآنها نم  كه بدن    ين معن يبد

ب يهـر آس ـ  . اسكلت را در بطن آن متوقف سازد      
چه ها، رباطها،   يماه( همبند   ي كه به بافتها   يزيناچ

ل ي توانند منجر بـه تـشك      يوارد شوند م  ) تاندونها
ده ي ـب د يه آس ـ ي ـاستخوان سخت در اطـراف ناح     

 ي خاص يكودكان مبتلا، با علامت بد شكل     . گردند
 شـوند و دچـار      يمتولـد م ـ  در انگشتان بزرگ پا     

 دوران  يدر ط ) ياضاف( نابجا   يل استخوانها يتشك
ه ي ـك اسكلت ثانو  يتا  ينها.  شوند ي م يه كودك ياول

ت ي ـدا قابل ي كند كه شد   ي م يريشروع به شكل گ   
ك ي ـ FOP عارضـه .  سازديتحرك را محدود م

لـذا بـه   .  سازديون نفر را مبتلا ميلي م2نفر از هر   
ــدل ــسي ــداد ب ــدك بيل تع ــايار ان ــاران، شناس  ييم

 شـوند، دشـوار     ي م ـ FOP كه باعـث     ييجهشها
 وجود دارند كـه در رونـد        ي متعدد يژنها. است

كـه ژن   ي مثال وقت  يبرا.  حائز نقش هستند   يماريب
Noggin) NOG (     در موش حذف شود، موش

 شدن نخواهد بود    يند استخوان يقادر به توقف فرا   

  مشابه بـا  يماري بيجاد نوعين امر باعث ايكه ا

FOP كه مورد توجه قـرار      يگريژن د .  شود ي م 
 ي اســـتخوانين شـــكل زايگرفتـــه، ژن پـــروتئ

)BMP(1     است كـه Noggin   يم م ـ ي آنـرا تنظ ـ 
 ي كـد م ـ   BMP  يله  ي كه بوس  يينهايپروتتئ. كند

 از  يك ـي كنند و    يل استخوان را القا م    يشوند تشك 
 اسـكلت در    يري ـك شـكل گ   ي ـ آنها تحر  ينقشها
تها ينفوســ لFOPدر عارضــه .  باشــدين مــيجنــ

BMP4   چـه  ي ماه يده  يب د ي آس ي را به قسمتها
 كمـك بـه     ين شكل بجا  ي سازند و بد   يها آزاد م  

 يل و رشد استخوانها را براه م      يم بافت، تشك  يترم
  .اندازند

  

                                                           
1 - Bone Morphogenic Protein gene (BMP) 

 
ــه Harry Eastlackاســكلت از  ــتلا ب  كــه مب

FOP بافت همبنـد در ناحيـه پـشت او بـه           .  بود
  .استخوان تبديل شده است

.با تقدير از موزه مولر، دانشكده پزشكي فيلادلفيا  
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 رخ داده   ينـده جهـشها   يد است كه مطالعات آ    يام
 را به دقت مشخص نموده و منـتج بـه           FOPدر  

  . گردنديماريسم بيدرك بهتر مكان
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   شكنندهXسندرم 

(Fragile X syndrome) 
ن شـكل عقـب     يع تـر  ي شكننده شا  Xسندرم  

 اســت كــه تــا كنــون ي مــادرزادي ذهنــيمانــدگ
 ي شـكننده نـوع    Xسـندرم   .  شده است  ييشناسا

 بوده و علائـم آن بوفـور        Xنقص در كروموزوم    
 يل ـي خ يل ـيان خ ي ـ شـوند، و در آقا     يمشاهده م ـ 

  .دتر از خانمهاستيدش

دار از  ي ـ بطور پا  FMR1، ژن   يعيدر افراد طب  
ن وجـود،   ي ـبا ا .  گردد ين به فرزند منتقل م    يوالد

 جهـش در    ي شـكننده، نـوع    Xدر افراد مبتلا بـه      
 در  يعن ـي( شـود    يجاد م ي ژن ا  يانه ها ي از پا  يكي

 ي تـوال  ي، كه شـامل نـوع     )'5ه ترجمه نشده    يناح
ران مبـتلا   مايب. ت شده است  ي تقو CGG يتكرار

شتر از  ي ـا ب ي ي كپ 200 شكننده تعداد    Xبه سندرم   
ع يگـستره وس ـ  .  دارند CGG تكرار شونده    يتوال
 است كه ژن    ين معن ي تكرار شونده به ا    ين توال يا

FMR1ــ ب ــي ــابرا يان نم ــود، بن ــروتئي ش ن ين پ
FMR1 هرچنـد عملكـرد    .  شود يز ساخته نم  ي ن

 باشـد،   ي در سلول مشخص نم    FMR1ن  يپروتئ
 ي متصل م ـ  RNAشده است كه به     اما مشخص   

  .شود

 يدي ـ نوكلئوت ي تكـرار  يگسترده شـدن تـوال    
 يمـار يگر، مثـل ب   ي د ي ها يماريز در ب  ي ن يمشابه
مطالعات انجام شده   .  شود ينگتون مشاهده م  يهانت

 ييسمهاي ـ مكان ي روشن شدن برخ   يدر موش برا  
 شوند كمك كننده ين ژن مي ايداريكه باعث ناپا  

ن ي نـاقل  يي شناسـا  ي مـا بـرا    يروشها. بوده است 
افتـه انـد، و انجـام       يز بهبود   ي شكننده ن  Xسندرم  

شتر كمك خواهد كرد تا افـراد ناقـل         يمطالعات ب 

 گـستره   ي دارا ي صاحب بچـه هـا     1ش جهشها يپ
 ي تكرارهــايعنــي (ي تكــراري از تــواليعتريوســ

جه بچـه   ي، و در نت   FMR1در ژن   ) CGGشتر  يب
  .  شكننده نشوندX مبتلا به سندرم يها

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

                                                           
1 - premutations 

 
ري همراه است با معمول يك توالي تكرار شونده تكرا

ترين شكل عقب ماندگي ذهني كه تا كنون شناخته 
 شكننده مي Xشده است و آنرا تحت عنوان سندرم 

  .گويند
  :با تشكر، بخاطر تصوير از

Steve Warren, Emory University 
School of Medicine, Atlanta, GA, USA. 
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  مراجع متون
Research articles online full text 
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OMIM catalog of human genes and disorders 

  مراجع شبكه اينترنت
Fact sheet [http://www.nichd.nih.gov/publications/pubs/fragileX/index.htm] from the National 
Institute of Child Health and Human 
Development, NIH 
National Fragile X Foundation [www.fragilex.org] US-based research, information and 
support 
GeneClinics [www.geneclinics.org/profiles/fragilex/] a medical genetics resource 
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  (Friedreich's ataxia)كيفردر يآتاكس
 يمـار ي ب ي نـوع  (FRDA) كيفردر يآتاكس

شرونده ي ـ نادر است كه با از دسـت رفـتن پ          يارث
 يعن ـي( عـضلات    ياري ـ اخت حفـظ تعـادل   قدرت  
 . گردد ي و بزرگ شدن قلب مشخص م      1)يآتاكس

ــا ــارين بي ــك آل يم ــار پزش ــه افتخ ــان را ب ، يم
Nikolaus Friedreich, كه ين كسي اوليعني 

 ـ ي بـرا  1863در سال     را  يمـار ين ب ي ـن بـار ا   ي اول
 . كـرده انـد    ي نامگذار ،ف نمود ي و توص  ييشناسا

 ي بطور عمده در دوران كـودك      FRDA  يماريب
 شود و هر دو جنس زن و مرد         يص داده م  يتشخ

  .دي نمايرا مبتلا م
ــاريب ــوعFRDA يم ــاري بي ن ــوزوم يم  ات
 بنام  ي در ژن  يدر اثر وقوع جهش   لوب است كه    مغ

ــ2نيفراتاكــس ــروز م ــ نماي ب ــد، و اي  ين ژن روي
ن ي ـن جهش بـه ا  ي وقوع ا  . قرار دارد  9كروموزوم  

 از قطعـات    يادي ـار ز ي است كه تعـداد بـس      يمعن
DNA ،ــي ــواليعن ــاي ت ــه نوكلئوتي ه ــ س  يدي
GAA  ي ال 8 حدود   يعيك فرد طب  ي . موجود اند 

 را داراست،   يدينوكلئوت سه   ين توال ي از ا  ي كپ 30
 حـدود   يزي ـ چ FRDAمار مبتلا به    يكه ب يدرحال
 .ن ژن دارد  ي ـ ا ي را رو  ين تـوال  ي ـ از ا  ي كپ 1000

شتر باشـند،   ي ـ ب GAA ي هـا  يهراندازه تعداد كپ  
 دهنـد و  يعتر رخ م ـ ي سـر  يمـار يبروز حملات ب  

  . افتديعتر از پا ميمار سريب
ن در  يم كـه فراتاكـس    ي دان يما م اكنون  هرچند  

 شـود، امـا هنـوز       يافت م ـ ي انسان   يهايرتوكنديم
ن وجـود،   ي ـ با ا  .مي نكرده ا  ييعملكرد آنرا شناسا  

ن يار مشابه در مخمر، كه پروتئ     ين بس ي پروتئ ينوع

                                                           
1 - voluntary muscular coordination (ataxia) 
 
2 - frataxin 

YFH1   شده كه راجع بـه آن       يي نام دارد، شناسا 
 در  YFH1ن  ي پروتئ .مي دان ي را م  يشتريمطالب ب 

 . نقـش دارد   ير آهن و عملكرد تنفس    يكنترل مقاد 
ه بـه   يار شـب  ي بس YFH1ن و   يكه فراتاكس از آنجا   

 درك  ممكن است درYFH1هم هستند، مطالعه 
ك ي فردر ي آتاكس يمارين در ب  يبهتر نقش فراتاكس  
    . كمك كننده باشد

  
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

 
جايگــاه ميتوكنــدريايي فراتاكــسين در ســلولهاي 

  .زنده پستانداران
  :برگرفته و با اجازه از

Babcock, M, et al. 
(1997)cRegulation of Science 276: 
1709-1712.  
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   (Gaucher disease) ي گوشايماريب
 ي تلفـظ م ـ   يكه بصورت گوشا  ( گوشر   يماريب
 ـ از   يست كـه ناش ـ    ا ي ارث يماري ب ي نوع 1)شود ك ي

ن ژن مـسئول  ي ـ ا يعيبطور طب .  باشد ي م يجهش ژن 
داز ي است كه به آن گلوكوسربروز     يميكد كردن آنز  

هـا  يك نوع از چرب   ي شكستن   يند و بدن برا   ي گو يم
. از دارد ي شوند به آن ن    يد نامده م  يكه گلوكوسربروز 
ست ي ـ بدن قـادر ن    ي گوشا يماريدر افراد مبتلا به ب    

 ـ  يم را بسازد و ا    ين آنز يبطور مناسب ا    ين نوع چرب
بطور عمده در كبد، طحال و مغز اسـتخوان تجمـع           

 ـ   يسپس ا . دي نما يم  بطـور عمـده در      ين نـوع چرب
 يماريب. ابدي يكبد، طحال و مغز استخوان تجمع م      

 منتج گردد كه شـامل      ي تواند به عوارض   ي م يگوشا
، يب اسـتخوان  ي، آس ـ ي، زرد يدرد، احساس خستگ  

  . هستند مرگيا حتي و يكم خون
ــاريب ــايم ــه مي گوش ــ ب ــوجه ي ــل ت  يزان قاب

)  ها ياشكناز (ي شرق يهودان اروپا ي نژاد   يدرنسلها
 و  ي قـوم  يعتر است، هرچند افراد همه گروهها     يشا
در .  مبـتلا شـوند    يمارين ب ي ممكن است به ا    ينژاد

ن يعتري شـا  ي گوشـا  يماري، ب يان اشكناز يهودين  يب
در  مـورد    1 در حدود    يوعي است كه ش   ياختلال ژن 

گــر ي دي عمــوميتهــايدر جمع.  نفــر دارد450هــر 
 نفـر   100000 مورد در هر     1باً  ي تقر ي گوشا يماريب

 يبر اسـاس گـزارش سـازمان مل ـ       .  كند يرا مبتلا م  
 ين بمـار  ي ـ مبتلا بـه ا    ييكاي نفر آمر  2500 يگوشا
  .هستند

                                                           
1 - pronounced "go-SHAY" 
 

 بعنـوان   2مي آنـز  ينيگزي، درمان جا  1991درسال  
 فـراهم   ي گوشـا  يمـار ي ب ين درمان مـؤثر بـرا     ياول
افته يرييك شكل تغ  يدرمان شامل استفاده از     . ديگرد
ق ي ـداز بود كـه بـصورت تزر      يم گلوكوسربروز يآنز
 ييرش سـرپا  يدرمان بر اسا پذ   .  شد ي داده م  يديور
 ساعت زمان بـرده و هـر        1-2مار است و حدود     يب

 ينيگزيدرمـان جـا   .  شـود  يكبار انجام م ـ  يدوهفته  
ا ي ـا متوقـف     ر ي گوشا يماري تواند عائم ب   يم م يآنز
 يمار را به زندگ   ين امر ب  يد، كه ا  ي معكوس نما  يحت

ــا ك ــفيبــ  ــيــ ــاز مــ ــر بــ ــديت بهتــ . گردانــ

                                                           
2 - enzyme replacement therapy 

 
  :تصوير اقتباس از. سلولهاي گوشاي

E. Beutler, Scipps Research 
Institute  La Jolla, CA, USA. 
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  (Glaucoma) اهيس آب
از  يگروه ـ يبرا كه است ياصطلاح اهيس آب

 عـصب  بيآس ـ به  توانند منجر  يم كه  ييها يماريب
 عيشـا . رود يم ـ  بكـار  ند،شو يكور و چشم يينايب

 1بـاز  هي ـنوع گلوكوم زاو   گلوكوم يماريب فرم نيتر
از  د و ي ـ نما يرا مبتلا م   ييكايآمر ونيمل  3 كه است

 ني ـا كـه بـه    داننـد  ينم ـ  افـراد  از يم ـين تعداد ن  يا
 يا نشانه چيه ابتدا در گلوكوم. مبتلا هستند  يماريب
 فـرد  يينايب تواند يم چند سال  در خلال  يول ندارد 

فـرد از    يجـانب  دي ـد  ابتدا و در  ردياز او بگ   را مبتلا
    . رودين ميب

 در نفر 100000 به بيقر كه  شود يم زده نيتخم
 جهـش  از يناش ـ   مبتلا باشند كه   يگلوكوم به   كايآمر
افـت  ي 1 كرومـوزوم  يرو   است و   GLC1A  ژن در
ن ژن در چـشم     ي ـدر مورد نقـش فـراورده ا      .  شود يم

آنطـور كـه از     .  شده اسـت    مطرح ييحدص و گمانها  
م فـشار چـشم     ير در تنظ ـ  ي ـ درگ ي چـشم  يساختارها

 ـ   ي ـمشخص شده است، امكـان دارد ا        ين فـراورده ژن
ع از يق منع خروج مايش فشار چشم از طريباعث افزا

   .بافت چشم گردد
 يينـا يناب از تـوان  يم ـ زودهنگـام،  يهـا  درمان با
 ژن كلــون كــردن. كــرد يريجلــوگ  يكــور و ديشــد

 GLC1A  يب شناس ـ يآس ـ درك  يسو به قدم نيلاو 
 يممكن است برا   و است يمولكول سطح در گلوكوم
ــ ــ آزمايطراح ــشخييشهاي ــه در ت ــام ي ك ص زودهنگ

 ين فـراهم كـردن اساس ـ     ي بكار روند، و همچن    يماريب
   . مؤثر كمك كننده باشدي درمانهاي پژوهش رويبرا

 
 
 

                                                           
1- open-angle glaucoma  
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The Glaucoma Foundation [www.glaucoma-foundation.org/info/] an international not-for-profit 
organization 
The Glaucoma Research Foundation [www.glaucoma.org/] a US national not-for-profit 
organization 
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  گالاكتوز-جذب گلوكزسوء 

(Glucose galactose 
malabsorption) 

ك ي ـ (GGM)گالاكتوز  -سوء جذب گلوكز  
 ي باشد كـه ناش ـ    ي نادر م  يسمي متابول يمارينوع ب 

ه ياز نقص در انتقال گلوكز و گالاكتوز ازخلال لا        
 با اسهال و    GGMعارضه  . پوشاننده روده است  

 ي اول زندگ  يمان روزها د در ه  يون شد يدراسيده
، )ريقنـد ش ـ ( گردد و چنانچه لاكتوز     يمشخص م 
، گـالاكتوز و    )زي ـا م ي ـقنـد سـر سـفره       (سوكروز  

 توانـد   ي حذف نـشوند، م ـ    ييم غذا يگلوكز از رژ  
 مورد  2000 از   يمين. منجر به مرگ زودرس شود    

ــاريب ــان ناشـ ـ GGM يم ــر جه  از ي در سراس
 بـه هرحـال،   .  بـوده انـد    يلي درون فام  يازدواجها
 عدم تحمل   يت عموم ي درصد از جمع   10حداقل  

ن افـراد دچـار     يگلوكز دارند، و احتمال دارد كه ا      
  . باشندGGM يماريم تر بي مايشكلها
ك نــوع عارضــه اتــوزوم يــ GGM يمــاريب

 ــ  يمغلــوب اســت كــه در آن افــراد مبــتلا دو كپ
 برند، كـه    ي را به ارث م    SGLT1وب از ژن    يمع
بطـور  . ند هـست 22 كرومـوزوم  ي هـا رو  ين كپ يا

 كـه توسـط روده كوچـك        ييمعمول درون فـضا   
، لاكتوز  ) شود يده م يو لومن نام  (بسته شده است    

م لاكتاز به گلوكز و گالاكتوز شكـسته        يتوسط آنز 
م سوكراز يكه سوكروز توسط آنز   ي شود، ر حال   يم

سـپس  .  شـود  يبه گلوكز و فروكتوز شكـسته م ـ      
 گلوكز و گااكتوز را از لـومن        SGLT1ن  يپروتئ
 ي روده جابجـا م ـ    ي كوچك به اخل سلولها    روده
 GM كه افـراد مبـتلا بـه         ييمعمولاً جهشها . كند

 ينهـا يل پروتئ ي كننـد منجـر بـه تـشك        يحمل م ـ 
 يريگيا جـا  ي ـ SGLT1ب شده ناكارآمـد     يتخر
كـه قـادر    ي شـود بطور   ينها م ين پروتئ يح ا يناصح

نخواهند بود گوكز و گااكتوز موجود در ومـن را          
و گـالاكتوز انتقـال داده      اگر گلـوكز    . جابجا كنند 

ده و  ينشوند آب بدن را بـداخل لـومن روده كـش          
  . شونديمنجر به اسهال م
ست ي ـ موجـود ن GGM ي برايهرچند درمان 

 خـود را    يمـار ي توانند علائـم ب    يماران م يكن ب يل
بـا حـذف لاكتـوز، سـوكروز و         )  اسهال را  يعني(

  .ندي خود كنترل نماييم غذايگلوكز از رژ
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  

  
 ـ   GGM كـه عارضـه      ي نوزادان ش از  ي آنهـا پ
ك ي ـ توان بـا     ي شود را م   يص داده م  يتولد تشخ 
 يع ـي بر اسـاس فروكتـوز بطـور طب      ييفرمول غذا 

 
ــالي  ــم انتق ــا  (cotransport)ه ــوكز ي ــديم و گل  س

به ازاء هر دو يـون سـديم        . SGLT1گااكتوز توسط   
  بــداخل ســلول مــي آورد و SGLT1كــه پــروتئين 

شيب غلظتي سـديم كـاهش مـي يابـد، يـك ملكـول              
سـپس گلـوكز يـا      . گلوكز يا گالاكتوز بداخل مي آيـد      

 بدرون مايع خارج سلولي     GLUT2گالاكتوز توسط   
سديم مجدداً با انتقال فعـال بـه        . انتقال داده مي شوند   

فضاي خارج سلولي منتقل مي شود تا شـيب غلظتـي           
  .    درون سلولي سديم را حفظ كند
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 آنهـا بـا     يك ـيزيرشد داد و بعداً هم رشد و نمو ف        
 يه فروكتوز ادامه م ـ   ي جامد بر پا   ييم غذا يك رژ ي
 ن مبـتلا  ين بالاتر و بالغ   يكودكان مبتلا در سن   . ابدي

 توانند علائم خود را بـا       يز م يد ن ي شد GGMبه  

ه فروكتوز تحت كنترل    يم بر پا  يك رژ ياستفاده از   
درآورند و ممكن است تحمل گلوكز آنها بهبـود         

 آنهـا  يني با بالارفتن سـن علائـم بـال   يا حت يافته  ي
  .ف گردديخف

  
  

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

 سترسيد مراجع مهم و قابل 
 

  مراجع توالي ژن
Genome view see gene locations 
Entrez Gene collection of gene-related information 
BLink [www.ncbi.nlm.nih.gov/sutils/blink.cgi?pid=5730021&org=1] related sequences in different 
organisms 

  متون مراجع
Research articles online full text 
Books online books section 
OMIM catalog of human genes and disorders 

  اينترنت شبكه مراجع
National Digestive Diseases Information Clearinghouse [www.niddk.nih.gov/health/digest/nddic.htm] 
from the National Institute of Diabetes and Digestive and Kidney Diseases, NIH 
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  هيد و شبكيوروئ كي حلقويآتروف
(Gyrate atrophy of the choroid and 
retina) 

 يعن ـي(د  ي ـ كوروئ ي حلقـو  ي كه بـه آتروف ـ    يافراد
ه دچار  يو شبك )  پوشاند ي كه چشم را م    يپوشش نازك 

 تـا   يينـا يشرونده ب يهستند، به عارضه از دست رفتن پ      
 ـ    يينايناب ن چهـل و شـصت   ين سـن ي كامل كه معمولا ب

 ي نـوع  يمارين ب يا. ند شد دهد مبتلا خواه  يسال رخ م  
  . باشدي م1سمي متابولي مادرزاديخطا

 ي م ـ ي حلقـو  يافته كه منجر به آتروف    يژن جهش   
 يمي قرار گرفته و آنز    10 كروموزوم شماره    يگردد رو 
نوترانـسفراز  يدآمين كتواس يت ـي كنـد كـه اورن     يرا كد م  

)OAT(2 متفاوت در   ي ارث يجهشها.  شود يده م ي نام 
 ي م ـ يماريشدت علائم ب   باعث تفاوت در     OATژن  
كل اوره  ين در س  يتيد اورن ينواسي آم OATتاً  ينها. گردد

 يدر عارضــه آتروفــ. دهــدير مييــن تغيرا بــه گلوتــام
 دچـار مـشكل شـده اسـت،         OAT كه عمل    يحلقو

  .ابدي يش مين افزايتي اورنييسطح پلاسما
در حال حاضر مشخص شده كـه كـاهش مقـدار            

ماران ي اغلب ب  يو ر ييم غذا ين در رژ  ينيد آرژ ينواسيآم
ن ي ـ ا يقـات ي تحق ينه ها يزم.  داشته است  ياثر سودمند 

نكه چگونه انواع   ي ا يق رو يتحق-1:  عبارتند از  يماريب
 كه  يي انواع ژنها  يبه عبارت (ن ژن ي ا ي اللها يجهش ها 
 يمـار يجاد علائم مختلف ب   ي ا يبرا)  رسند يبه ارث م  

 يماري ب ي مدلها يكار رو -2گر تعامل دارند و     يكديبا  
 يمـار ين ب ي ـ ما را نسبت به ا     يموش كه دانسته ها   در  

دوار ي ـح امي صـح  يافتن درمان يافزون نموده و ما را به       
  .سازد

 
 
 
                                                           
1 - inborn error of metabolism 
2 - ornithine ketoacid aminotransferase (OAT) 

  
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

  
 
 

 
 

آتروفـي حلقـوي    شبكيه چشم يك فـرد مبـتلا بـه          
 ـ        كوروئيد و شـبكيه    ه نقـص    كـه ناشـي از ابـتلاء ب

  .  است(OAT)آنزيمي اورنيتين آمينوترانسفراز 
  :با تشكر، به خاطر تصوير، از

Muri-Kaiser-Kupfer, NEI, NIH. 
Bethesda, MD, USA and David 
Valle,  Johns Hopkins University, 
Baltimore, MD, USA 



 ژنها و بيماريها

 

104

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

  

  

  

 سترسي دمراجع مهم و قابل
 

  مراجع توالي ژن
Genome view see gene locations 
Entrez Gene collection of gene-related information 
BLink [www.ncbi.nlm.nih.gov/sutils/blink.cgi?pid=4557809&org=1] related sequences in 
different organisms 

  مراجع متون
Research articles online full text 
Books online books section 
OMIM catalog of human genes and disorders 

 مراجع شبكه اينترنت
Eye News Online [www.eye-news.com/vol3_6.dir/review/16rev3_5l.htm] containing 
information on gyrate atrophy 
The National Eye Institute [www.nei.nih.gov/] research and information 
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 RAS يانكوژن خاكستر

(Harvey Ras oncogene) 

 افتـد كـه كنتـرل رشـد و          ي اتفاق م  ي زمان سرطان
م خارج  ي از بدن مختل و از تنظ      يز سلولها در بافت   ياتم

 از نظـر    يچ دو نـوع سـرطان     ينكـه ه ـ  يبا وجود ا  . شود
اما در  ) ك نوع بافت  ي در   يحت(ستند  يكسان ن ي يكيژنت

 رشد سلول بـه خطـا    يعي طب يرهاي مس يمعدود موارد 
 ـ     ين مـوارد وقت ـ   ي ـ از ا  يكي.  روند يم  ي اسـت كـه ژن

 ـي ـساخته شود كه منجر به تحر      از حـد رشـد   ش يك ب
افتـه را تحـت عنـوان       ير  يي ـن ژن تغ  ي ـسلول گـردد؛ ا   

  . نامنديانكوژن م

RAS اسـت   ين انكـوژن  ي از محصولات چن   يكي 
ن انكـوژن   يا. افت شده است  ي 11 كروموزوم   يكه رو 

 شـود، كـه در آنجـا        يافت م يز  ي ن يعي طب يدر سلولها 
 نحـوه آزاد  ي بـرا ير دهنده ايين ژن بعنوان عامل تغ   يا

 يرنـده هـا   يكـه گ  يزمان.  اسـت  يسـلول  يامهايشدن پ 
له يبه عنوان مثـال بوس ـ    ( شود يك م يسطح سلول تحر  

 را  ييامهـا ي شـود و پ    ي روشن م  RAS،  ) هورمون   ي
اگر . د كه رشد كند ي گو ي كند كه به سلول م     يمنتقل م 

 فعـال   RASك نـشود    ي ـ تحر ي سطح سلول  يرنده  يگ
 ي كه منجر به رشد سلول     يريجه مس ي شود و در نت    ينم
 ياز سـرطانها  % 30در حـدود    .  افتـد  يراه نم گردد ب يم

كه دائما روشـن    يافته، بطور ي جهش   RAS ژن   يانسان
د كه رشـد كننـد، بـدون        ي گو ي ماند و به سلولها م     يم

 قـبلاً فعـال     ي سطح سـلول   يرنده ها ينكه گ يتوجه به ا  
  . ا فعال نشده باشنديشده 

ل ي تبـد ي بـرا  ييك انكوژن به تنهـا    يمعمولا، فقط   
ست ي ـ ن ي كاف يك سلول سرطان  يبه   يعيك سلول طب  ي

 ي از ژنها  ي در شمار  ياري بس يو ممكن است جهشها   
بـه  . از باشـد  ي ـ شـدن سـلول ن     ي سـرطان  يمختلف برا 

 كه منجـر    يعي وقا دهيچيمنظور روشن ساختن شبكه پ    
 يهايماري شوند از موش به عنوان مدل ب       يبه سرطان م  

 مـا را  ين امر دانسته ها ي گردد كه ا   ي استفاده م  يانسان
 يكنـد تـا اهـداف بـالقوه بـرا         يشتر كرده و كمك م    يب

  .  شوندييد شناساي جديداروها و درمانها

  

  
  

  

  

  

  

  

 
بــسياري از .   RAS ســاختار ســه بعــدي پــروتئين

 مشاهده شده در سرطانهاي انساني از RASجهشهاي 
 بــوده و روي (Pin-pointed)نــوع نــوك ســنجاقي 

  . ساختار اين پروتئين تعيين جايگاه شده اند
  :با تشكر، به خاطر تصوير، از

Mark Boguski, NCBI, NIH, Bethesda, 
USA. 
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 سترسي دجع مهم و قابلمرا
 

  مراجع توالي ژن
Genome view see gene locations 
LocusLink collection of gene-related information 
BLink [www.ncbi.nlm.nih.gov/sutils/blink.cgi?pid=4885425&org=1] related sequences in 
different organisms 

  مراجع متون
Research articles online full text 
Books online books section 
OMIM [www.ncbi.nlm.nih.gov/entrez/dispomim.cgi?id=190020] catalog of human genes and 
disorders 
 



 ژنها و بيماريها

 

107

 A      (Hemophilia A) نوع يليهموف

 است كه به ي ارثي خونيماري بي نوعA يليهموف
و با كمبود  شوند يطور عمده مردان به آن مبتلا م

 موجود در خون، بنام فاكتور ين انعقادي پروتئينوع
 يعيرطبي غيزي گردد و منجر به خونري، مشخص م8
ان يهوديش ي سال پ1700ش از يحدود ب.  شوديم

 ي را شرح دادند؛ برايلين بار هموفي اوليبابل برا
 توجه عموم را به خود يمارين بي اين بار زمانياول

 يا آن را به خانواده هايوركتيجلب كرد كه ملكه و
 بر HEMAجهش ژن .  انتقال داديي اروپايسلطنت

به .  شودي مA يلي منجر به هموفX كروموزوم يرو
كه ي دارند، در حالX، زنان دو كروموزوم يعيطور طب

 Yك كروموزوم ي و Xك كروموزوم ي يمردان دارا
 از هر ژن يك كپي كه مردان يياز آنجا. هستند

 توانند مثل ي را دارند، نمXوزوم موجود بر كروم
ب يز دارند، آسي از آن ژن را ني اضافيك كپيزنان كه 

 ي هايماريجه، بيدر نت. ندي نمايبه آن ژن را خنث
عتر ي در مردان شاA يليل هموفي از قبX1وابسته به 

 كند كه بطور ي را كد م8 فاكتور HEMAژن . است
 ياكتور از چند فيكي شود و يعمده در كبد ساخته م

ل است؛ لذا كمبود آن به ياست كه در انعقاد خون دخ
 اگر ي است حتي كافA يليجاد هموفي اي براييتنها
  . موجود باشندي انعقاديگر فاكتورهايد

ر به سرعت ي ا ز اواسط قرن اخA يليدرمان هوف
ا يق پلاسما يكه تزري زمانيعنيشرفت كرده است؛ يپ

 فاكتور ينيگزي جاي شده از آن برايمحصولات فراور
 ي، آلودگ1980در اواسط دهه . ان آغاز شدي در مبتلا8
 و به دنبال HIVروس ي خون انسان با ويسه هايك

، يليماران هموفي در اكثر بHIVآن، ابتلاء به عفونت 
 فاكتور يبرا) ير از منابع انسانيغ (يگريد منابع ديتول

                                                           
1- X-linked disorders 

 ساخت؛ كه ي را ضرور2نيگزي به منظور درمان جا8
 ي بادين شامل استفاده از آنتيگزي جايمانهان دريا

 3بي نوترك8 و فاكتور 8مونوكلونال خالص شده فاكتور 
ن مورد يگزيبودند و امروزه هر دو نوع درمان جا

  .رندي گياستفاده قرار م

 به A يلي هموفي برا4 ژنينيگزي درمان جايطراح
ج بدست يده است و نتاي رسيني بالييمرحله كارآزما

محققان هنوز . دوار كننده بوده انديون امآمده تا كن
ن درمان ها در ي خطر  بودن اي بيابيمشغول ارز

 يكيد است كه درمان ژنتي مدت هستند و اميطولان
  .نده بطور گسترده در دسترس باشدي در آيلي هموفيبرا

  
  

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

                                                           
2 - replacement therapy 
3 - Recombinant  
4 - gene replacement therapy 

 
صفحه بعد تصوير كامل اين چارت را مي توانيد در 

 ملاحظه نمائيد
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 مراجع مهم و قابل د سترسي
  مراجع توالي ژن

Genome view see gene locations 
Entrez Gene collection of gene-related information 
BLink [www.ncbi.nlm.nih.gov/sutils/blink.cgi?pid=4503647&org=1] related sequences in 
different organisms 

  جع متونمرا
Research articles online full text 
Books online books section 
OMIM catalog of human genes and disorders 

  مراجع شبكه اينترنت
National Hemophilia Foundation [www.hemophilia.org/] a nonprofit organization dedicated to 
finding cures for inherited bleeding disorders 
 

 
اسامي بولد شده نشاندهنده مردان مبتلا به هموفيلي . شجرنامه يك خانواده سلطني اروپائي نشاندهنده بروز هموفيلي در آنها است         

اسامي كه يك خط زيرشان كشيده شده       . انواده است اسامي كه دو خط زيرشان كشيده شده نشاندهنده خانمهاي ناقل در خ           . است
  .خانمهايي هستند كه احتمالاً ناقل مي باشند

  :برگرفته و با اجازه از
Stevens, RF. (1999) British Journal of Haematology 105:25-32.
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  يهموكروماتوز ارث
(Hereditary hemochromatosis) 

 است كـه    ي ارث يماري ب ي نوع يهموكروماتوز ارث 
 كنـد   ي كه بدن از روده جـذب م ـ       يدر آن مقدار آهن   

 يادي ـ از ز  ي ناش يمارين ب يعلائم ا . ابدي يش م يآفزا
.  كنـد  ي است كه در چند عضو بدن رسوب م ـ        يآهن

 يروز م ـ ي آهن در كبد باعث س ـ     ياديعتر، ز يبطور شا 
 بـه   ي توانـد منته ـ   ي خـود م ـ   ن امر به نوبه   يشود كه ا  

ز ي ـ آهـن در پـانكراس ن      يرسوبها. سرطان كبد گردد  
اد ي ـ ز يبطـور مـشابه   . ابت شوند ي توانند باعث د   يم

 توانــد باعــث بــروز يره شــده مــيــبــودن آهــن ذخ
 و 1، تجمــع رنگدانــه هــا در پوســتيوپــاتيوميكارد
  .ت گردديآرتر

ستم نقـل و انتقـال      ي از جهشها در س    يبروز بسار 
 تواند باعث هموكروماتوز گردد؛ بـه     يمآهن در بدن    

ــر جهــش در ژن   ــوارد در اث ــر م  HFEهرحــال اكث
 قرار دارد و بـروز      6 كروموزوم   ين ژن رو  يا. هستند

ض ين شدن و تعو   ي تواند باعث جانش   يك جهش م  ي
ن با  يستئيچون س .  شود 282ت  يد موقع ينواسيشدن آم 

 ين جهـش را م ـ ي شـود، بنـابرا  ين م ين جانش يروزيت
افتن يــر يــ رســد تغيبــه نظــر مــ. ٭C282Yنــديگو
رنـده  ي بـا گ   HFEن  يد بـر تعـاملات پـروتئ      ينواسيآم

 گذارد و همانطور كه  ي  اثر م   2 (TFR1)ن  يترانسفر
 در هموستاز   ين نقش مهم  يرنده ترانسفر يم گ ي دان يم

وع كمتـر،  ي بـا ش ـ يوقـوع جهـش   .  كند ي م يآهن باز 
 يي شناسـا  HFEز در ژن    ي ـ، ن ٭H63D جهش   يعني

  .شده است

                                                           
1 - pigmentation of the skin 

 H تيروزين، Yمينواسيد سيستئين، علامت اختصاري آC: مترجم٭
  . آرزينين استDهستيدين و 

2 - transferrin receptor (TFR1) 
 
 

ــاتوز هموك ــيروم ــايك ــتلالات يعتري از ش ن اخ
 ـ    الات ي ـ سـاكن ا   ي هـا  ين قفقـاز  ياتوزوم مغلـوب ب

 از  يكا است؛ هرچند كه فقط تعـداد كم ـ       يمتحده آمر 
 ين موضوع را م ـ   يا.  مبتلا هستند  يمارين افراد به ب   يا

 و از دست    يم غذا يرژ (يطي مح يتواند به فاكتورها  
.  نـــسبت داديكـــي ژنتيو فاكتورهـــا) دادن خـــون

وانـات مـدل كـه      يجاد ح ينه ا ير در زم  ي اخ يهاشرفتيپ
 دهنـد   ي هموكرومـاتوز را نـشان م ـ      يماريعوارض ب 

ن ي حل ا  ي برا يله مناسب ي زود وس  يليممكن است خ  
م آهن بدن   يگر چطور در تنظ   ي د يمعما باشد كه ژنها   

  . كننديفا مينقش ا

 
  

 I كـلاس  MHC از نظر ساختار شبيه به   HFEپروتئين  
  .است كه شامل دو جفت زنجير آلفا و بتا است

 C260Yلغ را    بـا  HFEجهش ايجاد شده در پـروتئين       
اين نام به خاطر اين است كه فرايند ويرايش         . مي گويند 

 اسـيد آمينـه از      22پروتئين در بدن باعث برداشته شـدن        
  .اين پروتئين مي شود تا پروتئين بالغ توليد گردد

ــش  ــه C260Yجه ــا رخ داده و  3 در ناحي ــر آلف  زنجي
  .ارتباط بين زنجيره ها را بهم مي زند

فته قادر به اتـصال بـه گيرنـده          جهش يا  HFE پروتئين  
ترانسفرين كه آهن روي آن بارگذاري شده است، نمـي          

بدون چنين تعاملي، گيرنده مقدار بيشتري آهن به        . باشد
  .     درون سلولها خواهد آورد
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  .دياز داري است نيشگر سه بعديك نماي، كه 30Cn شكل فوق بهي مشاهده نسخه سه بعديبرا
www.ncbi.nlm.nih.gov/Structure/CN3D/cn3d.shtml 
 
 

 سترسيدمراجع مهم و قابل 
 

  مراجع توالي ژن
Genome view see gene locations 
Entrez Gene collection of gene-related information 
BLink [www.ncbi.nlm.nih.gov/sutils/blink.cgi?pid=4504377&org=1] related sequences in 
different organisms 

  متون مراجع
Research articles online full text 
Books online books section 
OMIM catalog of human genes and disorders 

  ترنتاين شبكه مراجع
Hemochromatosis 
[www.niddk.nih.gov/health/digest/pubs/hemochrom/hemochromatosis.htm#info/] from the 
National Institute of Diabetes and Digestive and Kidney Diseases (NIDDK), National Institute 
of Health 
American Hemochromatosis Society [www.americanhs.org/] information and patient support 
Factsheet [www.cdc.gov/nccdphp/dnpa/hemochromatosis/] from the Centers for Disease 
Control and Prevention 
GeneReviews [www.genetests.org/profiles/hemochromatosis] a medical genetics resource 

www.ncbi.nlm.nih.gov/Structure/CN3D/cn3d.shtml
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 (Huntington disease)گتون ي هانتيماريب

 ـ يمـار ي ب ينـوع ) HD(گتون  ي هـانت  يماريب  ي ارث
 1ي است كه منجر به  زوال عقل       يستم عصب يمخرب س 

ــم ــاي آمر30000حــدود .  شودي ــه ييك ــتلا ب  HD مب
ه ارث بـردن     نفر در خطر ب    150000ش از   يهستند و ب  

  . باشندين خود مي از  والديكي از يماريب
ــHDژن  ــث ب  ي ژن ــش آن باع ــه جه ــاري ك  يم

 كروموزوم  ي بر رو  1983 شود در سال     يگتون م يهانت
. دي ـ كلـون گرد  1993گاه شد و در سـال       ين جا يي تع 4

ع و  ي ـ از توز  ي ناش ـ يمـار ين ب يجاد شده در ا   يجهش ا 
 در  2يدي ـ سـه نوكلئوت   ي تكـرار  يك تـوال  ي ـگسترش  

DNA يگتون كد م ـ  ين هانت ي پروتئ ي باشد كه برا   ي م 
 يي سـه تـا    ي تكـرار  ي ها يش تعداد توال  يبا افزا . شود

CAG) ــ ــيتوزيس ــوانين، آدن ــروع )نين، گ ــن ش ، س
نكـه  يل ا ي ـن، بـه دل   يهمچن ـ. ابـد ي ي كاهش م ـ  يماريب

 يدار هنگام ي ناپا يي سه تا  يدهايدفعات تكرار نوكلئوت  
 يشتر م ـ ي ـ ب  شـود  ين به فرزندان منتقل  م     يكه از والد  

 يك نسل بـه نـسل بعـد       ي از   يماريگردد، سن آغاز ب   
  .ابدي تواند كاهش يم

شه ي ـ هـا هم   ين تـوال  ي ا ي دارا يكه افراد يياز آنجا 
شنهاد شـده   يگتون خواهند شد، پ   ي هانت يماريمبتلا به ب  

 گـردد،   يز م ـ ي عملكرد ن  يكه جهش باعث كسب نوع    
د ي ـ جد يژگ ـي و ين نوع يا پروتئ ي mRNAكه در آن    
  . شونديان ميا بطور نامناسب بيرند ي گيبه خود م

 كننده  ينيش ب يش پ ي آزما ي نوع HDبا كشف ژن    
 ين امكـان را فـراهم م ـ      ي ـ شده كه ا   يد طراح ي جد ي

ا ي ـ مبتلا خواهد شد     يماريا به ب  يآورد كه فرد بفهمد آ    
 ي شده انـد و مـا م ـ  يز طراحي نيواني ح ير؟ مدلها يخ
 ـ HDه به ژن    ي دارد كه شب   يم كه موش ژن   يدان  يسان ان

 كـه باعـث     يسمي ـ درك مكان  يق دربـاره    يتحق. است

                                                           
1 - dementia 
2 - nucleotide triplet repeat 

 شود ادامـه    ي م يي سه تا  ي توال يش تعداد تكرارها  يافزا
 ي توانـد بـرا  يسم آن مينكه كشف مكانيدارد به خاطر ا  

 مـشابه   يهايماريگر ب ي و د  يمارين ب يجاد درمان موثر ا   يا
  . باشدياتيح

  

  
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

 
 به  بيمـاري هـانتيگتون   مقطع مغز يك بيمار مبتلا 

كه اتساع بطن و تحليل هسته هاي مغزي را نشان 
  . مي دهد

  :با تشكر، بخاطر تصوير، از
Kevin Roth and Robert Schmidt, 
Washington University St Louis
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 سترسي دمراجع مهم و قابل
 

  مراجع توالي ژن
Genome view see gene locations 
Entrez Gene collection of gene-related information 
BLink [www.ncbi.nlm.nih.gov/sutils/blink.cgi?pid=4753163&org=1] related sequences in 
different organisms 

  مراجع متون
Research articles online full text 
Books online books section 
OMIM [www.ncbi.nlm.nih.gov/entrez/dispomim.cgi?id=143100] catalog of human genes and 
disorders 

  اينترنت شبكه مراجع
Huntington Disease Society of America [www.hdsa.org/] information for patients and the 
public 
GeneClinics [http://www.geneclinics.org/profiles/huntington/] a medical genetics resource 
 



 ژنها و بيماريها

 

113

 نيمنوگلوبوليش مقدار ا  ي افزا راه با  هم يمنينقص ا 
IgM   

 
(Immunodeficiency with hyper-
IgM) 

 IgM) HIM( 1 ي همراه با غلظت بالا    يمنينقص ا 
ر يد مقاد يه نادر است كه با تول     ي اول يمني نقص ا  ينوع
 ييو كارآ (ت  يفي كه ك  IgM ي باد ياد آنت ي تا ز  يعيطب
ــمطلــوب ن) آن ــاتوانيهمچنــست و ي  در ســنتز ين ن

ــاد ــافيمق ــIgA و IgG ير ك  .گــردد ي مــشخص م
 يياي ـ باكتر ي مستعد عفونتها  HIMاشخاص مبتلا به    

ــالا  ــوده و تحــت خطــر ب ــده ب  اخــتلالات يعودكنن
شان ي ـ زندگ ي ابتـدا  يسالها يط و سرطان    يمنيخودا
  .هستند
، دي ـ ژن جد  يك آنت ـ ي ـ به   يعي طب يمني ا  پاسخ در هر 
 .كنند يد م ي را تول  IgM ي باد ي ابتدا آنت  B يسلولها

 يآنت ـ يبـه جـا    B ي سـلولها  ي بعد ياما در پاسخها  
را  IgE  وIgG،  IgA يهـا ي بادي آنت ـIgM يبـاد 
ها بافتها و سطوح    ي باد ين آنت يكنند كه ا   ين م يگزيجا

 يم ـمـن   يو ا  محافظـت    ي بالاتر يي را با كارا   يمخاط
 نقـص در    ي نـوع  HIM ن شـكل  يعتريدر شا . ندينما

  كروموزوم ين ژن رو  يا . وجود دارد  TNFSF5ژن  
X   گاهي جا در و q26   ن ژن بطور   يا . واقع شده است
را ) CD40)CD154 ژن يگانـد آنت ـ  ي ل ي نوع يعيطب
 T ي سـلولها  ين رو ي پـروتئ  يكند كه نـوع    يد م يتول

 ري و سـا   B ي سلولها ي رو CD40رنده  يبوده و به گ   
بـدون حــضور   .شـود  ي متـصل م ـ يمن ـي ايسـلولها 

CD154،ي سلولهاB   ي(گنالهايافت سيقادر به در 
ــ ــده توليتنظ ــم كنن ــي ــاديد آنت  T ي از ســلولها)ي ب

 يد آنت ـ ي ـر تول يي ـن قـادر بـه تغ     ينخواهند بود و بنابرا   
نبـود   . نخواهند بـود   IgGو   IgA به   IgMها از   يباد

                                                           
1 - hyper-IgM (HIM) 
 

ــ ــCD40 يگنالهايس ــاي ب ــي اي ســلولهارين س  ،يمن
 ي را مستعد ابتلا به عفونتها     HIMاشخاص مبتلا به    

 فرصــت طلــب مثــل    يزم هــا ي از ارگــان يناشـ ـ
 يوم م ـ يديپتوسـپور ي كر يس و گونه هـا    يستيپنوموس
  .سازد

ق مـنظم درون   ي ـ عمدتا شامل تزر   HIMدرمان افراد   
 ي و درمـان عفونتهـا م ـ      IgG يهـا ي باد ي آنت ـ يعروق
وند ي بدون استفاده از پ    2اي پا يمنين وجود ا  يبا ا  .باشد

ونـد  ين نوع پ  يا .تواند حاصل شود   يمغزاستخوان نم 
نـده مناسـب    ك ده ي در دسترس است كه      يتنها زمان 

  .مغزاستخوان وجود داشته باشد

  
  
، 30Cn شكل فوق به   ي مشاهده نسخه سه بعد    يبرا
  .دياز داري است نيشگر سه بعديك نمايكه 

www.ncbi.nlm.nih.gov/Structure/C
N3D/cn3d.shtml 

                                                           
2 - Long lasting immu 

 
 كـد مـي     CD154 كه براي پـروتئين      TNFSF5ژن  

 گفتـه مـي   CD40Lو قبلاً بـه آن  (شود، شكل فوق،    
.  دچـار جهـش شـده اسـت        HIM، در بيمـاري     )شد

 گزارش شـده انـد      TNFSF5بيشتر جهشها در طول     
ليكن در نواحي شايعتراند كه مربوط به اتصال ليگانـد          

رواحـد  ، ساختار هسته اي و طرف زي      )علامت پيكان (
  . مي باشند

www.ncbi.nlm.nih.gov/Structure/CN3D/cn3d.shtml
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 سترسي دمراجع مهم و قابل
 

  مراجع توالي ژن
Genome view see gene locations 
Entrez Gene collection of gene-related information 
BLink [www.ncbi.nlm.nih.gov/sutils/blink.cgi?pid=4557433&org=1] related sequences in 
different organisms 

  مراجع متون
Research articles online full text 
Books online books section 
OMIM catalog of human genes and disorders 

  اينترنت شبكه مراجع
Primary immune deficiency [156.40.88.3/publications/pubs/primaryimmunobooklet.htm] 
National Institute of Allergy and Infectious 
Diseases, NIH 
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  (Lesch-Nyhan syndrome)هان ين-سندرم لشِ
 نادر و يماري بي نوع(LNS)هان ين-سندرم لِش

) يش سازهايپ(سم مواد خام ي است كه متابوليارث
  . زنديژنها را بهم م

 ينها جزئيند، و اي گوين مين مواد خام را پوريا
 يبدن م.  باشندي مRNA و DNA ي برايضرور

ر سنتز ي از مسيعني(نها خودش بسازد يتواند پور
 از يعني(د ي نماي بازسازنكه آنها رايا اي 1)مستقل

ن ي در اياديار زي بسيمهايآنز. 2)افتير بازيمس
مها ين آنزي از ايكيهرگاه . ر هستنديرها درگيمس

 ممكن است بدنبال ياديدا كند، عوارض زيمشكل پ
  .داشته باشد

 كه HPRT1گاه ژن ي، در جاLNSدر سندرم 
.  رخ داده استي قرار دارد  جهشX كروموزوم يرو

ن يگوان-نيپوگزانتيم هي آنزيعيژن طبفراورده 
 است، كه بازگردش 3ل ترانسفرازيبوزيفسفور

 را RNA و DNAه ي حاصل از تجزينهايپور
ن ژن را ي از جهشها ايانواع مختلف.  كنديع ميتسر
 ين است كه مقدار كميجه آنها اي كنند، و نتير ميدرگ

  . شوديم ساخته مياز آنز
 يه ارث مب X 4ن جهش بصورت وابسته به يا
 از ژن را به ارث برده يك كپي كه فقط يزنان. رسد

 ي دو كپيرا داراي شوند زين سندرم نميباشند دچار ا
داً يمردان ناقل شد. (XX) هستند Xاز كروموزوم 

 از يك كپيرا فقط ي شوند زين سندرم دچار ميبه ا
، و لذا تنها نسخه ژن (XY)ن ژن را دارند يا

HPRT1  تافته اسيآنها جهش.  

                                                           
1 - de novo synthesis 
2- resalvage pathway  
3 - the enzyme hypoxanthine-guanine 
phosphoribosyltransferase 
4 - X-linked fashion 

باعث سه مشكل عمده  HPRT1 ژن يجهشها
 يد ميك اسينكه باعث تجمع اورياول ا.  شونديم

نها يست بصورت پوري باي ميعيشوند كه بطور طب
 يك اضافيد اورين، اسيبنابرا.  شدي ميبازساز

ه و يو در كل) نقرس(رسوبات دردناك در پوست 
.  كنديجاد ميا) ي اوراتيسنگها(سه صفرا يك

لذا، .  است5يع عضو خودبخودمشكل دوم قط
د از گازگرفتن انگشتان و زبان يافراد مبتلا را با

 ينكه عقب افتادگيت ايدر نها. خودشان بازداشت
ن يز از عوارض اي نيد عضلاني و ضعف شديذهن

  . باشنديسندرم م
 نشان داده شده بود كه نقص 2000در سال 

ط ي توان در شراي را مLNS در سندرم يكيژنت
ن شكل كه يبه ا. ح نموديشگاه تصحيماط آزيمح
  از ژنيك كپي وارد كردن يروس براي وينوع

HPRT1دچار نقص ي انساني به درون سلولها 
 در ژن ييكهاين تكنيچن. دي استفاده گرديژن

 درمان ي بتوانند نوعي ممكن است روزيدرمان
 ياما برا. د دهندي را نويمارين بي ايمناسب برا

د ي كاهش اسي براييها، داروين دوره زمانيا
   . شوديماران داده مين بيك به اياور
  
  
  
  
  
  
  
  

                                                           
5 - Self-mutilation 
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 سترسي دمراجع مهم و قابل

  مراجع توالي ژن
Genome view see gene locations 
Entrez Gene collection of gene-related information 
BLink [www.ncbi.nlm.nih.gov/sutils/blink.cgi?pid=4504483&org=1] related sequences in 
different organisms 

  مراجع متون
Research articles online full text 
Books online books section 
OMIM catalog of human genes and disorders 

  مراجع شبكه اينترنت
Fact sheet [http://www.ninds.nih.gov/health_and_medical/disorders/lesch_doc.htm]from 
National Institute of Neurological Disorders 
and Stroke, NIH 
GeneReviews [www.geneclinics.org/profiles/lns]a medical genetics resource 
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  د مزمنيلوئي، ميلوسم
(Leukemia, chronic myeloid) 

 ينوع (CML)د مزمن يلوئي ميلوسم
ن يگزي است كه با جاي خونيسرطان سلول ها

م ي بدخيسم لويا مغز استخوان با سلول هشدن
 ين سلول هاي از اياريبس.  شودي ممشخص
خون گردش  توان در يمرا   شدهيسرطان

  شدنبزرگ توانند باعث يم و مشاهده نمود
  .عضاء شوند اري ساطحال، كبد و
 اختلال يرا با نوع CMLمعمولاً 

 كروموزوم  تحت عنواني خاصيكروموزوم
 ييساشنا) ديشكل را نگاه كن(  (Ph)1ا يلادلفيف
ن است كه ي بخاطر اين نامگذاري كنند، كه ايم
ن نوع اختلال ين شهر اين بار در اياول

  . شديي شناسايكروموزوم
ك ي از يا ناشيلادلفيفكروموزوم 

 ين بازويب يكي ماده ژنت2ضيا تعوي يجابجاشدگ
 ضيعون تيا.  است22 و 9 ي هابلند كروموزوم

ه يناح (BCRژن :  رسانديدو ژن را به هم م
 و 22 كروموزوم ي رو3) نقطه اتصالي اخوشه

 يسمروس لويو (ABLپروتوانكوژن 
Abelson (شده ديبريهژن . 9 كروموزوم يرو 

ن يپروتئ ينوع BCR-ABLژن  يعني حاصل،
 را ينازين كيروزيت تي با فعال4)در غشاء(نفوذ 
 را يام داخل سلوليانتقال پر يمس  كند كهيكد م
كنترل ارج از خو منجر به رشد  نموده فعال

  . گردديسلول م
بعد جاد شده كه يا يماريمدل ب موش ينوع
-BCR ژن يروس حاوي كردن آن با وياز عفون

                                                           
1 - the Philadelphia (Ph) chromosome 
2 - translocation or exchange 
3 - BCR (breakpoint cluster region) 
4 - fusion protein 

ABLه ي شبيماري بCMLدر . گردديجاد مي ا 
 نشان داده شده كه يواني حيمدل هار يسا

 5 شكلرييتغباعث   در غشاء نفوذكنندهينهايپروتئ
 ي هابه سلولخون  يعي طبشسازي پيسلول ها

 يماريق راجع به بيبه منظور تحق.  شونديمم يبدخ
 كوتاه قطعات ( سنسي آنتيگومرهايانسان، اول

DNA ( كه راBCR-ABLندي نماي را مهار م ،
 ي لوسميل سلولهايمشخص نموده اند كه تشك

 ليكه بر تشكي شود در حاليبطور خاص مهار م
.  گذاردي اثر نم مغز استخوانيعي طبيسلول ها

  يشگاهي آزمايك هايگر تكنيته ها و دافين يا
 ي برايينده منتج به درمان هايممكن است در آ

CMLشود .  

                                                           
5 - Transformation 

 
 حاوي CMLسلولهاي خوني سفيد لوسميك در 

 هستند، كه حاصل (Ph)م فيلادلفيا يك كروموزو
 مي 22 و 9جابجايي بين بازوي بلند كروموزوم 

 (BCR-ABL)ژن تركيب شده جديد . باشد
غيير يافته را مي سازد كه گمان مي نوعي پروتئين ت

  . نقش كليدي داشته باشدCMLشود در بروز 
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 مراجع مهم و قابل د سترسي

  مراجع توالي ژن
Genome view see gene locations 
Entrez Gene collection of gene-related information 
BLink [www.ncbi.nlm.nih.gov/sutils/blink.cgi?pid=11038639&org=1] related sequences in 
different organisms 

  مراجع متون
Research articles online full text 
Books online books section 
OMIM catalog of human genes and disorders 

  مراجع شبكه اينترنت
Cancer.gov [http://www.cancer.gov/cancerinfo/wyntk/leukemia] from the National Cancer Institute, 
NIH 
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  ي طولان QT سندروم 

  (Long QT syndrome) 

اخــتلالات  از يناشــ يطــولان  QT  ســندروم 
 افـراد  كـه  اسـت  قلب يميپتاس  يها كانال يساختار
ــتلا ــستعد را مب ــوع م ــين  قلــب ضــربان شــدن د تن

 از بـه  منجـر  توانـد  يم يتميآر. دينما يم 1)يتميآر(  
 در اسـت  ممكن و شود ياريع هوش يسر  دادن دست

جـاد  يدر معـرض عوامـل ا      كـه  يجوانان و  نوجوانان
 گرفته تـا  يت بدنيرند، از فعال  ي گ يقرار م  كننده فشار 

  .شود 2يقلب يناگهان  بلند، منجر به مرگيصدا

ــندرم  ــولانQTس ــولا  ،(LQTS) ي ط ــه معم  ب
مـورد    در. رسـد  يم ارث به غالب اتوزومال صورت

گاه ين جا ييتع 11 كروموزوم يرو بر كه   LQT1  ژن
سـاختار   ديشـد  نقـص  بـه  منجر  جهش، شده است، 

مـار شـده و اجـازه انتقـال         ي قلب ب  يمي پتاس يكانالها
 ياز بافت قلـب را نم ـ       يكي الكتر يح تكانه ها  يصح
 ژن كـه  رسـد  يم ـ نظـر  يتجرببطور   نيهمچن . دهد
 شـده  واقع 11 و 6و 3 كروموزوم يرو  يگريد يها
بـا   اسـت  آنها ممكـن   افتهي  جهش محصولات كه اند

  .ا باعث آن گردندي مرتبط بوده LQTسندرم 

 يبـرا  3 بتـا  يرنـده هـا   ي مسدود كننده گ   يداروها
 يم ـ  نظـر  بـه  و رونـد  يم بكار يماريب علائم درمان
ن يبا ا . موثر باشند  علامت يدارا مارانيب در كه رسد

 از  فـرد  4ي عمـوم  ي بر آگاه  يمبتن يها  درمان وجود،
 ر عوامـل  يسـا   و يد بدن يشد يتهايفعال از يدور ليقب

                                                           
1 - arrhythmia 
2 - sudden cardiac death 
3 - Beta blockers 
4 - common sense therapies 

 يرو انجـام پـژوهش   . هـستند  مـوثر  زي ـن استرس زا 
مـا را     فوق الذكر،  يها ژن متقابل عملكرد  يچگونگ

  QT  سـندروم  يبـرا   دي ـجد يهـا   درمان يبه طراح 
  .دينما يم رهنمون يطولان

  

ــسمتي از الكت ــارديوگرامق ــراي   (EKG)   يروك ــه ب  ك
استفده شده است كـه      طولاني    QT سندروم   تشخيص  

در نـوعي    جهـش    و ناشـي از    ثـي  ار اين نوع آريتمـي   
  .استكانال يوني 

  :با تشكر، بخاطر تصوير، از
John T. Cockerham, Georgetown 
University Medical Center, Washington 
DC, USA.   
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  د سترسيمراجع مهم و قابل
 مراجع توالي ژن

Genome view see gene locations 
Entrez Gene collection of gene-related information 
BLink [www.ncbi.nlm.nih.gov/sutils/blink.cgi?pid=4557689&org=1] related sequences in 
different organisms 

  مراجع متون
Research articles online full text 
Books online books section 
OMIM catalog of human genes and disorders 

  مراجع شبكه اينترنت
American Heart Association [amhrt.org] fighting heart disease and stroke 
National Heart, Lung and Blood Institute, NIH 
[www.nhlbi.nih.gov/health/public/heart/other/arrhyth.htm] information on arrhythmias 
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  ، سلول كوچكهيسرطان ر
(Lung carcinoma, small cell)  

ن يع تـر  يه شـا  ي ـسـرطان ر   ،الات متحده يدر ا 
ان زنان و مـردان     ي در م  هار سرطان يعلت مرگ و م   

زان ين م ي بالاتر ي شمال يكايدر واقع آمر   .باشد يم
 1997ر سال   د. ه را در جهان دارا است     يسرطان ر 
 شــد و ييد شناســايــ مــورد جد178100حــدود 
 فوت  يماري مورد از آنها در اثر ب      160400حدود  

 بـه مـدت     متاسفانه شانس زنده مانـدن     .ندديگرد
 يه م ـ ي ـ كه دچار سرطان ر    ي افراد يپنج سال برا  
 دهـد   ي ها نشان م   يبررس. است% 14شوند فقط   

 از  ير ناش ـ ي ـمـرگ و م   ش  يافـزا  1940از دهه   كه  
بـوده و تـابع     ه متناسب با جنس افـراد       يرسرطان  

  اسـت،  گارينه مـصرف س ـ   يشي ـپبـا    يالگو ينوع
 ـ(فاصـله   ســال 20حـدود  كـه  يبطور ن شــروع يب

  .وجود دارد) هيگار و بروز سرطان ريمصرف س
 ن از سـرطا   ي ناش يرهايمرگ و م  % 90حدود  

 از ي ناش ـير هـا ي ـمرگ و م % 80ه در مردان و     ير
آنهـا  دن  ير كش گايسعادت  ه در زنان با     يسرطان ر 

 يگار فــاكتور اصــليهــر چنــد ســ .مــرتبط اســت
 مثل  ي خاص يباشد اما مواد صنعت    يه م يسرطان ر 
در بروز  توانند   ي م يطي مح ي و فاكتورها  1آزبست

  .دخالت داشته باشندآن 
 ـ كوچك ر  ي سلولها ينومايكارس  ي نـوع  هي

ه ي ر يهاطانسرر انواع   يساز از   يسرطان كاملا متما  
 وجـود   متاسـتاز آن  ص  يرا موقـع تـشخ    يز( است
ــوارد110000و حــدود  )دارد ــورد از م ــه ي م  ك

  .شود يد را شامل منشو يص داده ميسالانه تشخ
 از  ي ،حـذف بخـش    1982ن بـار در سـال       ياول

 ينوماي كارس ـ ي در رده سـلول    3كروموزوم شماره   
ر يمثل سـا   .ديه مشاهده گرد  ي كوچك ر  يسلولها

                                                           
1 - asbestos 

 از ملكولهـا    يانواع سرطانها بروز جهـش در انـواع       
كـه رشـد و      )3گر تومور  سركوب ي و ژنها  2انكوژنها(

ن نوع سرطان   يكنند در ا   يم سلول را كنترل م    يتقس
ك جهـش تنهـا     ي ـچگـاه   يشود و ه   يز مشاهده م  ين

ه در  ي ـقات پا يتحق.شود   ي سرطان نم  جاديمنجر به ا  
نكه چگونه و در چـه      يا(ن ملكولها   يمورد عملكرد ا  

 يم) كنند ي مين نقش را باز   ي ا ن مولكولها ي ا يزمان
گـر  يه و دي ـد بـه منظـور مقابلـه بـا سـرطان ر       نتوان

افتن ي ـ ي بـرا  يدي ـ و كل  سرطانها كمك كننده بـوده    
  .دنباشن نوع سرطانها ي ايبرا مناسب يهادرمان
  

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

                                                           
2 - oncogenes 
3 - tumor-suppressor genes) 

CTاسكني كه سرطان ريه را نشان مي دهد .  
  

  :با تشكر، به خاطر تصوير از
Pat Connelly, Miami Valley 
Hospital, Dayton, OH, USA. 
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 مراجع مهم و قابل د سترسي
 مراجع توالي ژن

Genome view see gene locations 
Entrez Gene collection of gene-related information 
BLink [www.ncbi.nlm.nih.gov/sutils/blink.cgi?pid=4826696&org=1] related sequences in 
different organisms 

  مراجع متون
Research articles online full text 
Books online books section 
OMIM catalog of human genes and disorders 

  
  بكه اينترنتمراجع ش

CancerNet [cancernet.nci.nih.gov/] from the National Cancer Institute, NIH 
American Cancer Society [www.cancer.org] research and patient support 
Oncolink [oncolink.upenn.edu/] comprehensive cancer information from the University of 
Pennsylvania 
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 سترسي دمراجع مهم و قابل

  مراجع توالي ژن
Genome view see gene locations 
Entrez Gene collection of gene-related information 
BLink [www.ncbi.nlm.nih.gov/sutils/blink.cgi?pid=4507201&org=1] related sequences in 
different organisms 

  مراجع متون
Research articles online full text 
Books online books section 
OMIM catalog of human genes and disorders 

   مردانهي تاسيالگو

(Male pattern baldness) 
ن بار در   يد كه اول   بو يميآلفا ردوكتاز آنز  -5م  يآنز

م واكـنش   ين آنـز  ي ـا.  شـد  ييپروستات مردان شناسا  
ــد ــه ديتب ــستوسترون ب ــستوسترون را ي هيل ت دروت
رنـده  ي تواند به گ   يز م ين ماده ن  ي كند، كه ا   يز م يكاتال

 يآنــدروژنها متــصل شــده و تكامــل دســتگاه تناســل
آلفـا  -5ژن  . دي ـك نما ي ـ و پروستات را تحر    يخارج

ده يــن مكــان گرديــي تع5 كرومــوزوم يردوكتــاز رو
  .است

م ين اواخر مشخص شده است كـه آنـز        يالبته هم 
 پوست  ير نواح يآلفا ردوكتاز در پوست سر و سا      -5
م واكـنش   ين آنـز  ي ـ شود كـه در آنجـا ا       يافت م يز  ين

 يز مي شود را كاتالي كه در پروستات انجام م يمشابه
ت و عملكـرد   ي ـ شود اختلال در فعال    يگمان م . دينما
 مردانـه،   ي تاس ـ يز باعـث بـروز الگـو      آلفا ردوكتا -5

ك ژن  ي ـاكتشاف  .  گردد ي م 2يا پرموئ ي 1جوش زدن 
ن ي ـاهـان ا  يآلفا ردوكتاز در گ   -5م  يهمسان با ژن آنز   

ن عارضـه   ي ـ ا ي برا يدي جد يد را داده تا داروها    ينو

                                                           
1 - acne 
 
2 - hirsutism 
 

رد، و اكنون رقابت بر     ين قرار گ  يدر دستور كار محقق   
ا آلف ـ-5م  ي آنـز  ي برا يسر اسن است كه مهاركننده ا     

  .دا كننديردوكتاز پ
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  مي بدخيملانوما
 (Malignant melanoma) 

 40300رفت كـه حـدود      ي انتظار م  1997در سال   
م، كـه   ي بدخ ي بعنوان افراد مبتلا به ملانوما     ييكايآمر

ص ين نوع سرطان پوست اسـت، تـشخ       ي تر يتهاجم
ــوند ــراد . داده ش ــا در اف ــشان   يملانوماه ــه پوست  ك

 يعتر بوده، و افـراد    ي روشن تر دارد، شا    ي ها رنگدانه
 ي براياديكبار به ملانوما مبتلا شده اند شانس ز      يكه  

 مـوارد  يدر برخ ـ. گـر دارنـد  ي ديابتلاء به ملانوماها  
 كند  ي بروز م  ييخطر ابتلاء به ملانوما در خانواده ها      

ــش در ژن   ــوع جه ــه  وق ــر  CDKN2ك ــع ب ، واق
 ملانومـا مـستعد      ابتلا بـه   ي ، آنها را برا    9كروموزوم  

 كد  P16 به نام    يني پروتئ ي برا CDKN2.  سازد يم
م يم كننـده مهـم چرخـه تقـس        يك تنظ ـ ي شود كه    يم

ن ســلول را از ســاختن ين پــروتئيــ اســت؛ ايســلول
DNA   اگـر  .  داردي باز ميم سلولي قبل از تقسp16 
 عمل نكند سلول پوست دچار مهار چرخه يبه درست

ر ادامـه   يه به تكث  ده و بطور كنترل نشد    ي  نگرد  يسلول
 توانـد بـه     ير م ـ ي ـن تكث ي ـ نقاط ا  يدر برخ .  دهد يم

ا ظهـور   ي در رشد پوست     ير ناگهان ييك تغ يصورت  
ن سـلاحها در    يترين قـو  يبنـابرا . ده شود يك خال د  ي

ه از   بـا اسـتفاد    يريشگيپ) 1: برابر ملانوما عبارتند از   
ه بـا   يص اول يتشخ)2 ري محافظ و پرده آفتابگ    يلباسها

 يا ظهور سلولها  ي يرات در رشد پوست   يي تغ ييشناسا
ــا مطالعــه . د در حــال رشــديــدر جد ــوژي بيب  يول
دگاه يز د ير انواع سرطانها ن   ي سا ي برا p16  يمولكول

را نقـص   ي ـ ممكن است مطـرح شـود، ز       يروشن تر 
گـر  ي د ي در سرطانها  p16ر  ي مس يراجزايعملكرد سا 

  .مطرح و نشان داده شده اند

  
  
  
  
  
  
  
  
  

 
 
ملانوماي بدخيم ناشي از بـروز جهـش در زنـي           

يـك پـروتئين سـركوبگر      ) فراروده آن (است كه   
تومور مي باشد ودر كنترل چرخه سـلولي نقـش          

  .دارد
  : با تشكر، به خاطر اين تصوير، از

National Cancer Institute, NIH, 
Bethesda, MD, USA. 
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 سترسي دمراجع مهم و قابل
 

  مراجع توالي ژن
Genome view see gene locations 
Entrez Gene collection of gene-related information 
BLink [www.ncbi.nlm.nih.gov/sutils/blink.cgi?pid=4502749&org=1] related sequences in 
different organisms 

  مراجع متون
Research articles online full text 
Books online books section 
OMIM catalog of human genes and disorders 

  اينترنت شبكه مراجع
CancerNet [cancernet.nci.nih.gov/] from the National Cancer Institute, NIH 
American Cancer Society [www.cancer.org] research and patient support 
MEDLINE plus [www.nlm.nih.gov/medlineplus/melanoma.html] links on melanoma 
compiled by the National Library of Medicine 
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 (Marfan syndrome)سندرم مارفان 

 اختلال بافت همبند اسـت، كـه   يسندرم مارفان نوع  
 از ساختارها ماننـد اسـكلت، شـشها، چـشمها،           ياريبس

 يمـار ين ب ي ـا.  سـازد  ير م ي را درگ  يقلب و عروق خون   
 يمعمولا با علامت دراز بودن دست و پاها مشخص م ـ         

 مبـتلا   يمارين ب ينكولن به ا  يتقدند كه ابراهام ل   شود و مع  
  .بوده است

 اختلال اتوزومال مغلوب اسـت  يسندرم مارفان نوع  
 مـرتبط دانـسته     15 كرومـوزوم    ي  رو  FBN1كه با ژن    

 بـــه نـــام  ينـــيپروتئFBN1 ژن. شـــده اســـت 
 شـكل   ي كنـد كـه بـرا      ي را كد م ـ   (fibrillin)نيليبريف
ــگ ــاي فيري ــد  موجــود در بافــت هي ارتجــاعيبره مبن

 كـه توسـط   يت سـاختار ي ـبـدون حما  .  اسـت  يضرور
 يف م ـ ي از بافتها ضـع    ياري شود، بس  ين فراهم م  يبروليف

 بهمـراه داشـته     يتواند عوارض جد  ين امر م  يشوند، كه ا  
  .ي اصليواره سرخرگهاي ديباشد، مثلا پارگ

 جهت كنترل   1 بتا يرنده ها ي مسدودكننده گ  يداروها
 يان اسـتفاده م ـ    سندرم مارف  يعروق- يم قلب ي علا يبرخ

 بهبـود   ي بـرا  يين داروهـا  ين وجـود، چن ـ   ي ـشوند؛ بـا ا   
 كـه اتفاقـاً ممكـن اسـت      ي و چـشم   يمشكلات اسـكلت  

ز در مـوش    ي ن ي مشابه يماريب. ستي باشند، موثر ن   يجد
 رود كه انجـام مطالعـات       يد آن م  يافت شده است و ام    ي

ل بافـت   ين مـوش و تـشك     يليبري ساخت و ترشح ف    يرو
ما از سندرم مارفان در انـسانها       شتر  يهمبند باعث درك ب   

  .گردد
از به نـرم    ين شكل ن  ي متحرك ا  يدن نسخه   ي د ي برا
 يشگر سـاختارها  ي نما ي باشد، كه نوع   ي م Cn3Dافزار  

ــد  ــه بعـــــــــــ ــتيســـــــــــ .  اســـــــــــ
c/D3CN/structure/gov.nih.nlm.ncbi.www

shtm.d3n 
 
 
                                                           
1 - Beta blockers 

 
 
 
 
 
 
 

 
 
پروتئين فيبريلين كـه در سـندرم مارفـان جهـش           

 ناحيه آن به    47.  ناحيه دارد  60يافته است، حدود    
ــاكتور رشــد    ــه ف ــي باشــد و ب ــصل م ــسيم مت كل

دو تا از نواحي آن . شباهت دارد ) EGF(اپيدرمي
داده شده است، دو يون كلـسيم نيـز         در بالا نشان    

نشان داده شده اند كه هـر كـدام متـصل بـه يـك         
 .ناحيه اند

www.ncbi.nlm.nih.gov/Structure/CN3D/cn3d.shtml
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 سترسي دمراجع مهم و قابل

  مراجع توالي ژن
Genome view see gene locations 
Entrez Gene collection of gene-related information 
BLink [www.ncbi.nlm.nih.gov/sutils/blink.cgi?pid=4557591&org=1] related sequences in 
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  اينترنت شبكه مراجع
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   شربت افرا ي ادراريماريب
(Maple syrup urine disease) 

 ينــوع) MSUD( شــربت افــرا ي ادراريمــاريب
 ـ  يك ـينكـه   يل ا ي ـ است و بـه دل     ياختلال ارث  ن ي از اول

 يادآور بـو  ين افراد   ي ادرار ا  ينست كه بو  يم آن ا  يعلا
 نقـص   . شده اسـت   ين نامگذار يشربت افرا است چن   

 مشخص شده است مربـوط      يمارين ب ي كه در ا   ياصل
ن ي ـا.  باشـد  ي م ـ ينه خاص ـ ي آم يدهايسم اس يبه متابول 

 يره جـانب  ي ـك زنج ي هستند كه    ينه آنها ي آم يدهاياس
نـو  ين آم ي ـا) يمـار ين ب ي ـدر ا (چون  . شاخه دار دارند  

 تواننـد كـاملا شكـسته شـوند، در ادرار           يدها نم ـ ياس
ــع  آلفــا (شان يــتهايافتــه و همــراه بــا متابول  يتجم

  . دهندي به ادرار مي خاصيبو)  دهايكتواس
شرونده ي پ يب عصب يبدون درمان افراد مبتلا، تخر    

ت منجـر بـه مـرگ در    ي ـجاد خواهد شد كـه در نها   يا
  . شودي مي اول زندگيطول ماهها

:  شـاخه دار دارنـد  ي جانبيره ينه زنج يد آم ي اس 3 
جـزء  نـه هـا     يد آم ين اس ـ يا. نيزولوسين ،ا ين ،لوس يوال
 هستند و به    ييم غذا ي در رژ  ي ضرور ينه ها يد آم ياس
. د كننـد  ي ـ تول ي شوند تا انـرژ    يله بدن شكسته م   يوس
-αك مرحله شكسته شدن آنهـا توسـط كمـپلكس           ي

 شــاخه دار ينــه هــايد آميدروژناز اســيــد دهيكتواســ
(BCKDH) 1   ك و  ي ـتي جزء كاتال  3 ي است كه حاو

گاه ي  جا  6دركل  .  باشد يم كننده م  يم تنظ يدو جزء آنز  
 شود، و بروز جهش در      ي كد م  BCKDH ي برا يژن
 يمـار ي ب يك ـي مختلف مـسئول تنـوع ژنت      يگاههايجا

MSUDباشدي م .  

                                                           
1 - branched-chain alpha-ketoacid dehydrogenase 
(BCKDH) complex 

 Lancaster  بخــش Mennoniteتيــجمع
ــس ــه   يلوانيپن ــتلا ب ــصوصا مب ــستند MSUDا خ  ه
 يمارين ب يك نفر مبتلا به ا    ي نفر،   176كه از هر    يبطور
ر يش در زن جهين است كه تعداد حامل    يعلت ا . است

. اد انـد  ي ـ ز BCKDH كمـپلكس      E1alphaواحد  
  . نادر استي عموميتهاي در جمعيماريبرعكس، ب

 شـامل محـدود   يمـار يدر حال حاضر درمـان ب   
نه شاخه دار از    ي آم يدهاي اس يكردن مصرف خوراك  

 رشـد  ي است كه بـرا ي تا مقدار حداقل ييم غذا يرژ
ن وجود، اكنون مطالعـات نـشان       يبا ا .  باشد ياز م ين

 ــ ــه م ــد ك ــوان زيداده ان ــ ت ــدهاي ــزير واح م ي آن
BCKDH      روس بـه   ي ـ را با استفاده از ژنوم رتروو

نـه  ي كـه در  زم     ييشرفتهاي ـر پ يسا. سلولها انتقال داد  
نـده  ي حاصل شده اند ممكن اسـت در آ        يژن درمان 
  .د آورندي را پديمارين بي  درمان اي برايراهكار

 
، يـك   α (C)اسيدهاي آمينه شـامل يـك كـربن         

، يــك گــروه كربوكــسيل (NH2)گــروه آمينــي 
(COOH)          و يك گروه جـانبي منحـصر بفـرد 

(R)هستند  .  
همه اسيدهاي آمينه شاخه دار گروههـاي جـانبي         

 . كه داراي زنجيره كربني شاخه دار استدارند
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  مراجع توالي ژن
Genome view see gene locations 
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  مراجع متون
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  اينترنت شبكه مراجع
MSUD Family Support Group [www.msud-support.org/] patient information and support 
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 (Menkes syndrome)سندرم منكز 

ــوع ــادرزادي خطــاي  ســندرم منكــز ن  در ي م
 سـلولها   ييسم است كه با باعث كاهش توانا      يمتابول
ن اخـتلال سـبب     ي ـا.  شـود  ي جذب مـس م ـ    يبرا

 شـود   ي م يانيرات شر يي و تغ  1دي شد يب مغز يتخر
 ي م ـ ي به مرگ در دوران كـودك      يجه منته يكه در نت  

 ي توان با مـشاهده      ي را م  يمارين ب ياغلب، ا . شود
كه موهـا   يص داد، چون هنگام   ي تشخ ي قربان يموها

 يشوند هم تا اندازه ا    يكروسكوپ مشاهده م  ير م يز
  . رسنديچ دار به نظر ميد و هم پيسف

ك صـفت مغلـوب     ي ـ منكز به صـورت      يماريب
ن ي ـافـراد مبـتلا بـه ا   .  شودي  منتقل م   x2وابسته به   

 يمهـا ياز آنز ي را كه مورد ن    ي توانند مس  ي نم يماريب
ــدرگ ــصب و د  ر دي ــتخوان، ع ــاخت اس ــر ير س گ

هـا مثـل    يماري ب يبرخ ـ. ساختارهاست منتقـل كننـد    
جه ي، ممكن است در نت    9سندرم اهلرز دانلوس نوع     

 جهشها در همان ژن اما      يعني( باشند   ي جهش الل  ي
د اســت كــه يــو ام)  متفــاوت تــريم كمــيــبــا علا

نه مبارزه  يها در زم  يمارين نوع ب  يقات در مورد ا   يتحق
  .د واقع شونديز هم مف منكيماريبا ب

نات مس در طـول     يديستي رسد اگر ه   يبه نظر م  
 بــه كــودك داده شــود، در ي زنــدگين ماههــاياولــ
  .ماران موثر باشدي بي برخ3يد به زندگيش اميافزا

 را  يد به زنـدگ   ين درمان فقط ام   ين وجود ا  يبا ا 
ن فقـط  ي دهـد بنـابرا  يش مي افزاي سالگ13 به   3از  
 در نظـر گرفتـه      4مـسكن  ي تواند به عنوان نـوع     يم

ز در موش   ي منكز ن  يماري حالت مشابه ب   ينوع. شود
                                                           
1 - severe cerebral degeneration 
2 - X-linked recessive trait 
3 - life expectancy 
4 - palliative 

وانـات مـدل كمـك      ين ح ي ـوجود دارد؛ لذا كار با ا     
 يسمهاي ـ مكان ي دربـاره    يخواهد كرد تـا اطلاعـات     

ن امـر   يكه ا يد، بطوز يانتقال مس در انسان بدست آ     
 افراد مبتلا بـه     ي موثر برا  يكند تا درمانها    يكمك م 

  . شونديمنكز طراح
  

  

  
  

  

  

  

  

  

  

 
 

 پوركينژ در مغز دندريتهاي غيرطبيعي سلول هاي
  .يك بيمار  مبتلا به منكز

  : با تشكر، بخاطر تصوير، از
Kevin Roth and Robert Schmidt 
Washington University, St, Louis, 
MO, USA. 
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 سترسي دمراجع مهم و قابل
 

  مراجع توالي ژن
Genome view see gene locations 
Entrez Gene collection of gene-related information 
BLink [www.ncbi.nlm.nih.gov/sutils/blink.cgi?pid=4557745&org=1] related sequences in 
different organisms 

  مراجع متون
Research articles online full text 
Books online books section 
OMIM catalog of human genes and disorders 

  اينترنت شبكه مراجع
Fact sheet [www.niddk.nih.gov/health/endo/pubs/fmen1/fmen1.htm] from the National 
Institute of Diabetes and Digestive and Kidney Diseases, NIH 

  زي چندگانه غدد درون رينئوپلاز
(Multiple endocrine neoplasia or 
MEN) 

MEN ز ي ـ درون ر   چندگانـه غـدد    يا نئوپلاز ي
 از نقـص    ي ناش ـ  نادرانـد كـه    يهايماري از ب  يگروه

ر ي ـثتك (يپرپلازي هستند كه منجر به ه     يكي ژنت يها
ك ي در   يعي طب يسلولهاتعداد  ش  يا افزا ي يعيرطبيغ

 ـ  (ش عملكرد   يو افزا ) يعيبافت طب  ش از  يكـاركرد ب
 .شـوند  يز م ـيستم درون ر يا چند جزء س   يدو  ) حد

  بــدنير ارگانهـا يز بــا سـا ي ـغـدد درون ر تفـاوت  
  .دباش ي مان خوني در جرشي هورمونهايرهاساز

 هـستند كـه     ي قدرتمند ييايميهورمونها مواد ش  
ع شـده و عملكـرد      ي ـان خـون توز   ي ـدر سراسر جر  

 .كننـد  ي و كنترل م   ي مختلف را سازمانده   يارگانها
 ـ هورمونها توسط غدد درون ر     يبطور كل  ز ترشـح   ي

 بـدن   يازهـا ي شوند و جهـت بـرآورده كـردن ن         يم
 ي كـه شخـص    يزمـان  .شـوند  يم م يتنظق  يطور دق ب

غدد درون  شود، يز مي غدد درون ر   يدچار نئوپلاز 

غـده پـانكراس و      د،يروئيل غدد پارات  ز خاص مث  ير
 .شـوند  ي فعـال م ـ يادي ـزان زي ـز بـه م  يپـوف يغده ه 
جه آن ينت شتر شد،يشان ب اتن غدد ترشح  يكه ا يهنگام

م موجـود در    ين باشد كه غلظـت كلـس      يتواند ا  يم
سنگ ل  يتشكمنجر به   كه  ابد  يش  يان خون افزا  يجر
، ، ضـعف  ياحساس خستگ  ،يوي كل يبهايا آس يه  يكل

، سـوء   بوسـت ي ،يا اسـتخوان  ي يچه ا ي ماه يدردها
  .گردد يمل استخوانها يا تحليهاضمه 
 ي رو MEN1گـاه ژن    ي جا شي پ چند سال البته  

ت ي ـدر نها امـا   .  شد يي شناسا 11كروموزوم شماره   
 نيي تع يق تر ي آن بطور دق   ي نقشه ژن  1997در سال   

  .ديگرد
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  ل قدرت انقباض عضله يتحل
(Myotonic dystrophy) 

 يدرت انقباض عضله نوعل قيعارضه تحل
 ي است كه در آن عضلات منقبض ميعارضه ارث
 قدرت بازگشت آنها به حالت استراحت يشوند ول
، عضلات يطين شرايدر چن. افته استيكاهش 

ل يعارضه تحل.  رونديل ميف شده و تحليضع
 تواند باعث مشكلات يقدرت انقباض عضله م

ن يشروع ا. د گردديزش مو و آب مرواري، ريروح
 اشت، ي نادر معمولاً در خلال دوران جوانيماريب
 تواند رخ دهد و درجه شدت ي مي در هر سنيول

  .ر استيار متغيآن بس
 يل قدرت انقباض عضله رويژن عارضه تحل

ناز را ين كي پروتئي قرار دارد و نوع19كروموزوم 
 شود، يافت مي ي كند كه در عضله اسكلتيكد م

 يناز در عضله اسكلتين كين پروتئيكه احتمالاً ا
  .م كننده داشته باشدينقش تنظ

ن ي ايمارين بير معمول اي از تظاهرات غيكي
 ي بعدي آن در نسلهاينياست كه علائم بال

ل بوز ين موضوع به دليا.  شوديدتر ميشد
ك ي موفق ژن از ي برداريند كپي در فراييخطاها

ت و يگر است كه باعث تقوينسل به نسل د
 يي تا3 ي تكراريك توالي ي هايكپ تعداد 1شيافزا

AGC/CTGيماري شود، مثل آنچه كه در بي م 
ن ير مبتلا به ايافراد غ.  دهدي رخ م2گتونيهانت

 دارند، در AGC/CTG از ي كپ7 تا 5ن يعارضه ب
ف مبتلا به عارضه ي كه بطور خفيكه افراديحال
 50 هستند حداقل يل قدرت انقباض عضلانيتحل

                                                           
1 - Amplification  
2 - Huntington disease 

داً مبتلا ي كه شدي و افراد دارندي تكراريتوال
لو باز از ين كيش از چندياد تا بيهستند از تعداد ز

  . دارندين تواليا
  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

 
  

ــاض    ــدرت انقب ــل ق ــل عارضــه تحلي ــايي مث بيماريه
 ناشي از اثرات زياد شدن و گسترش        (DM)عضلاني  

) پيكانهاي قرمـز رنـگ    (يافتن يك نوع توالي تكراري      
DNA در موري بيماري    .  استDM   هنوز مشخص ،

نيست كه آيا گسترش يافتن توالي تكراري فقط بر ژن          
ت انقباض عـضلاني    پروتئين كيناز عارضه تحليل قدر    

  .اثر مي گذارد يا ژنهاي ديگر را نيز درگير مي كند
  :تصوير برگرفته و با اجازه از

Richards, R.I. and Sutherland, G.R. 
(1997) Trends Biochem. Sci. 22, 432-
43. 
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  (Narcolepsy) ق يعم ي خواب آلودگيماريب

 اخـتلال   ي نـوع  قي ـعم ي خواب آلـودگ   يماريب
 در طـول    يمـار ي ب ني ـافراد مبتلا به ا   . خواب است 

 خواب آلوده اند و ممكن است در هـر          داًيروز شد 
 ني ـا.  فـرو رونـد    قي ـ بـه خـواب عم     كبـاره ي يزمان

 چرت كوتاه مدت ممكن اسـت       كي بعد از    مارانيب
 ـ       احـساس  ني ـ اياحساس سـرحال بـودن كننـد ول

 ي بطـول م ـ   ي زمان كوتـاه   دتسرحال بودن تنها م   
 ي بـه سراغـشان م ـ     يانجامد و دوباره خواب آلودگ    

  .ديآ

 حالـت   ،ي خواب آلـودگ   يرماي علامت ب  نيدوم
 حالـت مربـوط بـه       ني ـ  است؛ ا   1يواني ح زميپنوتيه

 عضلات است كه منجـر بـه از حـال           ديضعف شد 
 تواند به   ي حالت م  نيدر واقع ا  .  شود يرفتن فرد م  

 اي ـ مثل خنده، تعجـب      ي پاسخ احساس  كي كيتحر
  .خشم رخ دهد

 فـاز حركـت     كي ـ خواب شامل    يعي طب مراحل
 REM  فـاز در. اسـت   (REM)  چـشمها عيسر

.  شـوند  يخواب است كه عضلات ما كاملاً شل م ـ       
  حالـت دي خـواب شـد  يمـار يدر افراد مبتلا بـه ب 

REM  افتد،ي هم اتفاق بيداري بني تواند در حيم 
 خواب فرد شـده و      مهي امر منجر به حالت ن     نيكه ا 
  .د انجامي مفلج زودگذربه 

ده است، امـا    يچيپ اًدي خواب شد  يماري ب كيژنت
 ينها كه بـه تـازگ     ي از پروتئ  يدسته ا  شود   يگمان م 

 نقـش   يمـار ين ب يكشف شده اند ممكن است در ا      

                                                           
1 - cataplexy 

 ي مــ2نيپـوكرات ينهـا را ه ين پروتئيــ ا.داشـته باشـند  
و ،  )ز مـشهوراند  ي ـ ن 3نيكه البته به نام اُركس    (ند  يگو
 . هستند كه در مغز وجود دارند      ييامهايپن  يناقلنها  يا

به ن  يكه محقق يهنگامن،  ي محقق ي ها ي بررس يدر ط 
ن را دادنـد    يپوكراتي رت ماده ه   يشگاهيوان آزما يح
كـه  ز  ي ـن يي سگها .وانات دچار ضعف شدند   ين ح يا

 ـن خود   يپوكراتيرنده ه يدچار جهش در گ    ا همـان   ي
Hcrt2 ي دچـار م ـ   قي خواب عم  يماري به ب   هستند 
افته ين آنها جهش    يپوكراتي كه ژن ه   يي موشها .شوند

بـا   . شـوند  يق م ي خواب عم  يماريز دچار ب  ياست ن 
 ير كم ي مقاد يمارين ب ي به ا   مبتلا ين حال انسانها  يا
 كنـد   يشنهاد م ـ ي ـافتـه پ  ين  ين دارند، كه ا   يپوكراتيه

ــار ب ــراد دچ ــارياف ــواب عميم ــ خ ــته از ي ق آندس
 كننـد را از     ين ترشـح م ـ   يپوكراتيشان كه ه  يسلولها

  .دست داده اند

 يمـار ي وجود دارند كـه ب     ييهرچند خانواده ها  
 و وجـود    افتـه ينتقـال   ن چند نـسل آنهـا ا      يخواب ب 

 خـواب بـصورت     يمـار يداشته، اما عمده مـوارد ب     
نكـه  يند تا ا  ي نما يت بروز م  يك جمع ين  ي ب يتصادف
 خـواب   يمـار ي البته احتمال ابتلا به ب     . باشند يوراثت
 يآنترد كه ي گي قرار ميينهاير پروتئ يق تحت تاث  يعم
 4(HLA)د  ي سف ي گلبولها ي نسج ي سازگار يژنها

 از  ي بـه دسـته ا     HLA درواقع   . شده اند  ينامگذار
ن كننـده  يي شود كه تع يگفته م )  ژنها يآنت(نها  يپروتئ
د ي سـف  يتوسـط گلبولهـا   رش بافـت    ي از پذ  يسطح

وند زده شده بـه فـرد       يكه بافت پ  است   5)تهايلكوس(

                                                           
2 - hypocretin 
3 - orexin 
4 - histocompatibility leukocyte antigens (HLA) 
5 - leukocytes 
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 .)ي نـسج  ي سـازگار  يعني (نندزن و پس    رانديرا بپذ 
ده نقـص   ي ـلازم به ذكـر اسـت كـه مـشخص گرد          

 HLAن  يدر انـسان بـا پـروتئ      ن  يپوكراتين ه يپروتئ
 بعـلاوه  .داً مرتبط اسـت  ي شد DQB1*0602نوع  

ل ي ـ خواب در انسان بـه دل      يماريكه ب شنهاد شده   يپ
 ي اسـت كـه سـلولها      يمنيستم ا ي س يحمله سلولها 
  . كننديب مين را تخريپوكراتيترشح كننده ه

 خلال روز را در افـراد مبـتلا         عارضه خواب در  
ن و حالـت خـواب      ي آمفتـام  يبا استفاده از داروهـا    

 1ي ضد افسردگي را با استفاده از داروهايزميپنوتيه
 يز مورد بررس ـ  ين مؤثرتر   يدرمانها.  كنند يدرمان م 

هـا  ن  يپوكراتيز ه يهستند و ممكن است شامل تجو     
ــا  ــا داروه ــراه ب ــه گ ييهم ــند ك ــا ي باش ــده ه  يرن

  . كننديك مين را تحريپوكراتيه

 مــا راجــع بــه   ي هــايهمچنانكــه دانــستن 
ند خواب، ضعف و خواب     ي كه در فرا   ييمهاسيمكان
م توانـست   ي شود، به مرور خواه    يق فزون تر م   يعم
 يشتري ـ ب يشرفتهاي ـ بـه پ   يمـار ين ب ي ـ درمان ا  يبرا

  .ميابيدست 

  

  

  

  

  

                                                           
1 - antidepressants 

  

  

  

  

  

  

  

  

 
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  

 
 انساني كه داراي طـول      2- تصوير پروتئين هيپوكراتين  

 تـا ناحيـه     2ايـن پـروتئين داراي      .  آمينواسيد است  28
كه به رنگ بنفش نـشان داده شـده         (مارپيچ آلفا است    

كه به رنگ زرد (ط يك حلقه انعطاف پذير      و توس ) اند
  .  به يكديگر متصل اند) نشان داده شده
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 سترسيدمراجع مهم و قابل 
 

 مراجع توالي ژن
Genome view see gene locations 
Entrez Gene collection of gene-related information 
BLink [www.ncbi.nlm.nih.gov/sutils/blink.cgi?pid=4557635&org=1] related sequences in 
different organisms 

 متون مراجع
Research articles online full text 
Books online books section 
OMIM catalog of human genes and disorders 

 اينترنت شبكه مراجع
MEDLINEplus [http://www.nlm.nih.gov/medlineplus/ency/article/000802.htm]Medical 
encylopedia from the National Library of 
Medicine, NIH 
Factsheet [http://www.ninds.nih.gov/health_and_medical/disorders/narcolep_doc.htm]Patient 
information from National Institute of 
Neurological Disorders and Stroke, NIH 
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  كيپ-مني نيماريب
 (Niemann–Pick disease) 

ــ 1914در ســال  فــال، اهــل ك متخــصص اطي
ك نوجوان دچار اخـتلال     يمن  يآلمان، بنام آلبرت ن   

بعـدها در   .  را شـرح داد    يستم اعصاب مغـز   يدر س 
 را كـه بعـد از   ييك بافتهايك پي لودو1920 يدهه  

ه كرده بـود مـورد مطالعـه        ي ته ين كودكان يمرگ چن 
د به دست   يك اختلال جد  ي از   يقرار داد و شواهد   

 بـود  1يره اي ذخر اختلالاتيآورد كه متفاوت از سا  
  .كه قبلا شرح داده شده بودند

 مجزا وجود دارد كـه بطـور        يماريامروزه سه ب  
 Aنوع  : ندي گو يده م يك نام يمن پ ي هر سه را ن    يكل

 كمتـر   B در نوزادان است، نـوع       يماريشكل حاد ب  
 اسـت،   ير عـصب  يع بوده وحالت مزمن و فرم غ      يشا

 يك ـي و ژنت  ييايميوش ـي از نظـر ب    Cكه نـوع    يدر حال 
 مربـوط   يگاه اصـل  يرا، جا ياخ.  دارد ي متفاوت ياشم
 18از كرومـوزوم    ) C) NP-Cك نـوع    يمن پ يبه ن 

 يينهـا يه به پروتئ  يده شب يكلون شده و مشخص گرد    
  . است كه در همئوستاز كلسترول نقش دارند

 كه  –زوزوم  ي به درون ل   يمعمولا كلسترول سلول  
 –م هــستندي آنــزي در ســلول و حــاوييسه هــايــك

ندها انتقال داده شـده و سـپس از         ي فرا يجهت برخ 
مــشخص شــده كــه .  شــوديختــه مــيرون ريــآن ب

رون يــ در بNP-Cمــاران ي جداشــده از بيســلولها
ن امـر   ي ـا. زوزوم نقص دارند  يختن كلسترول از ل   ير

ــاق  ــه ب ــدن اضــافيمنجــر ب ــسترول درون ي مان  كل
جـاد اشـكال در   ي شود، كـه منجـر بـه ا   يزوزوم م يل

ــدهايفرا ــ درون لين ــي ــ. گــردد يزوزوم م ن يهمچن

                                                           
1 - storage disorders 

ــه ژن    ــت ك ــده اس ــشخص ش ــواحNPC1م  ي ن
نها، حساس بـه    ير پروتئ ي دارد، كه مثل سا    يمشخص
ن ي ـ از اين موضـوع حـاك  ي ـ باشـد و ا   ي م 2استرول

م نقل و انتقال    ي در تنظ  ين ژن نقش مهم   ياست كه ا  
  .  كندي ميكلسترول باز

  

  
  

  

  

  

  

                                                           
2 - sterol-sensing regions 

 
 

ن كلـسترول اسـتريفيه     سلولها بـه منظـور نـشان داد       
در شكل سـفيد رنـگ        (NP-Cنشده در سلولهاي    

ــد ــد) ان پيكانهــا ســلولهاي . رنــگ آميــزي شــده ان
  DNAبازگشته به حالـت طبيعـي، توسـط انتقـال     

NP-C1 را نشان ميدهند.  
  : اقتباس شده، و با كسب اجازه از

Carstea et al. (1997) Science 277, 
228-231  
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 ترسيس دمراجع مهم و قابل
 

  مراجع توالي ژن
Genome view see gene locations 
Entrez Gene collection of gene-related information 
BLink [www.ncbi.nlm.nih.gov/sutils/blink.cgi?pid=4557803&org=1] related sequences in 
different organisms 

  مراجع متون
Research articles online full text 
Books online books section 
OMIM [www.ncbi.nlm.nih.gov/entrez/dispomim.cgi?id=257200] catalog of human genes and 
disorders 

  اينترنت شبكه مراجع
Fact sheet [www.ninds.nih.gov/health_and_medical/disorders/niemann.doc.htm] from the 
National Institute of Neurological 
Disorders and Stroke, NIH 
National Niemann-Pick Disease Foundation [www.nnpdf.org] an educational, support and 
fund-raising organization 
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  (Neurofibromatosis)روماتوز بينوروف
 ـ (NF-2) 2س نوع     يبروماتوزينوروف  ي، اختلال
 خـوش   يجـاد تومورهـا   ي است كه بـا ا     ينادر و ارث  

 ي هر دو گوش مشخص م     ييم در اعصاب شنوا   يخ
ن يهمچن. 1)ييم عصب شنوايتومور خوش خ(شود 

ستم ي ـم س ي بـدخ  يجـاد تومورهـا   ي بـا ا   يمارين ب يا
  . گرددي مشخص مياعصاب مركز

ن مكـان   يـي  تع 22 كروموزوم   ي بر رو  NF2 ژن
 ژن ي شود كه به اصطلاح نـوع     يده و تصور م   يگرد

 سـركوبگر  ير ژنهـا يمثل سا . سركوبگر تومور باشد  
 NF2 يع ـيعملكرد طب) P53ا  يRb مانند(تومور 

م ي رشـد و تقـس     يآنست كه بـه عنـوان بازدارنـده         
رقابـل كنتـرل    يم غ يد وتقـس  ي ـ نما ي عمل م ـ  يسلول

 كـه در    ي همـان كـار    يعني كند،   ي م سلولها را مهار  
بـروز جهـش    .  دهند يموارد بروز تومورها انجام م    

 كنـد و علـت   يبه عملكرد آنرا مختل م ـNF2 در 
ــعلا ــالي ــه     ينيم ب ــتلا ب ــراد مب ــه در اف ــت ك  اس

  . شونديبروماتوز مشاهده مينوروف
NF2 يك ـي صـفت اتوزومـال غالـب ژنت       ي نوع 
جـنس   كه ابتلا به آن در هـر دو          ين معن ياست به ا  

% 50ن مبتلا   يبرابر است و هر كدام از فرزندان والد       
  . ن ژن را دارنديشانس به ارث بردن ا

 يزهـا ي  چ  NF2 عملكـرد ژن     ياكنون درباره   
ن آموختـه هـا     ي ـم كـه ا   ي آمـوز  يم م ـ ي ـ دار يشتريب

ــه رو ــايماحــصل مطالع ــانواده ه ــه   ي خ ــتلا ب  مب
ژه ي و موجـودات مـدل، بـو       2بروماتوز نـوع    ينوروف

 يهنـوز هـم عملكـرد مولكـول       .  ند باش ـ يموش م ـ 
NF2    مانده است، هرچند ي در سلول نا شناخته باق 

                                                           
1 - acoustic neuromas 

 و از ERM  يه بــه خــانواده ين شــبين پــروتئيــا
 ي غشا و اسكلت سـلول     ي ارتباط دهنده    ينهايپروتئ
 ي عملكــردي شــركايشتر رويــمطالعــات ب. اســت
 اهــداف بــالقوه بــه ييبــه شناســا NF2 نيپــروتئ

نده كمك كننده   ي آ يي دارو ي درمانها يخصوص برا 
  .خواهد بود

  

  
  

  

  

  

  

  

 
،   Schwannomaبــرش ميكروســكوپي از يــك 

يافت  NF2 توموري كه معمولا در بيماران مبتلا به
  :ر، ازبا تشكر ، براي اين تصوي. مي شود

K, Roth and Robert Schrnidt, 
Washington University, St, Louis, 
MO, USA. 
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 سترسي دمراجع مهم و قابل
 

  مراجع توالي ژن
Genome view see gene locations 
Entrez Gene collection of gene-related information 
BLink [www.ncbi.nlm.nih.gov/sutils/blink.cgi?pid=4557793&org=1] related sequences in 
different organisms 

  مراجع متون
Research articles online full text 
Books online books section 
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 (Obesity) يچاق

 بدن است كـه غالبـاً       يش چرب يافزا ينوع يچاق
 انسان  سلامت ي برا ي عمده ا  باعث بروز مشكلات  

كـه مـردان    توافق دارنـد    عموماً پزشكان   .  گردد يم
 ـ يدارا زنـان     درصد و  25ش از ي ب يدارا  30ش از   ي ب

 بـه عنـوان     يچاق. نديآ   چاق به شمار   يدرصد چرب 
 ي م  محسوب  مزمن ي ها يماري ب ي برا يعامل خطر 

 ،فـشار خـون بـالا     , ابـت يد, ي قلب يماري ب شود مثل 
 ني محقق ـ يافتـه هـا   ي.  انواع سرطان  يه و برخ  تسك
علت دارد  ك  يش از   ي ب ي از آن است كه چاق     يحاك

عوامـل   :ارد باشـند  ن مـو  ي ـ تواننـد شـامل ا     يكه م ـ 
كـه   يعوامل ري و سا  يختروان شنا , يطيمح, يكيژنت

  . توانند نقش داشته باشندي در كنار هم ميهمگ
 يسلولها(تها  يپوسيآد كه توسط    1نيپتيهورمون ل 

 ـ     ي  ساخته م   2)يچرب ش در  ي شود، حدود سه سال پ
ــا  ــوش شناس ــدييم ــد از آن ژن .  ش  ي روObبع

 يگمان م  .ديدگاه گر ين جا يي انسان تع  7كروموزوم  
ك عامـل مهـارگر     ي ـن به عنوان    يپتيلشود هورمون   

 :ن شـكل كـه    ي ـ، به ا  دي نما يعمل م  3يساخت چرب 
 ي چربــي در ســلولهايره چربــيــ مقــدار ذخيوقتــ
ن وارد  يپت ـيلن بافت هورمون    ياز ا  ابد،ي يش م يافزا

بـا   كنـد  ي را به مغز ارسال م ـييامهايپخون شده و   
 غـذا خـورده و      ين مفهوم كه بدن به انـدازه كـاف        يا
رحال  ه  به .ستيشتر ن ي به غذا خوردن ب    يازيگر ن يد

ــالايافــراد دارا ــ بري مقــاد وزن ب ــي ليشتري ن در يپت
نـشانگر آن   ن موضوع   ياخون خود داشته و     گردش  

                                                           
1 - The hormone leptin 
2 - adipocytes 
3 - lipostat 

 يرياحساس س ـ ز بر   ي ن يگريد ياست كه مولكولها  
  . م وزن بدن مرتبط هستندي و با تنظگذاردهر يتأث

 از ياديــاد ز تعــد شــدن باعــثيپتــيف لاشتــكا
 كنتـرل   ي اساس مولكول  ي سمت و سو   قات به يتحق

 يامهــايپ از يكــامل ي شــبكه .ابنــديش يوزن گــرا
ن ي ـ كه در ا   يعواملر  ي وزن و سا   ستاز همو امرتبط ب 

ن يه هم ـ يهستند بر پا   يدي نقش كل  يخصوص دارا 
 . در حـال انجـام كـشف شـده انـد           ينوع پژوهشها 

 يا بـر  يدياصولاً ثابت شده است كه موش مدل مف       
 ي و برا   باشد يم انسان   يچاق موضوع   يق رو يتحق

نقش دارند   حفظ وزن بدن      كه در  يي اجرا ييشناسا
 ياز آنجا كه بازار درمانهـا      .كمك كننده بوده است   
ــده وزن  ــاهش دهن ــوع  م4ك ــت،  تن ــسترده اس و گ

 در  يدر كنار دانـشمندان سـع     ز  ين يي دارو يشركتها
د كه   هستن ييان مولكولها ي م از ييافتن اهداف دارو  ي

  .دي نمايبه كنترل وزن كمك م
  

  

  

  

  

  

  

  

                                                           
4 - weight-reducing therapies 

 
ديگر  و موش    (Ob)يك موش داراي جهش چاقي      

  .طبيعي است
  :با تشكر بخاطر تصوير، و با اجازه  از

Jeff Friedman, Rockfeller University, 
New York,  NY, USA. 
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 سترسي دمراجع مهم و قابل
  مراجع توالي ژن

Genome view see gene locations 
Entrez Gene collection of gene-related information 
BLink [www.ncbi.nlm.nih.gov/sutils/blink.cgi?pid=4557715&org=1] related sequences in 
different organisms 

  مراجع متون
Research articles online full text 
Books online books section 
OMIM catalog of human genes and disorders 

  مراجع شبكه اينترنت
Weight-control information network [www.niddk.nih.gov/health/nutrit/win.htm] from the 
National Institute of Diabetes and Digestive 
and Kidney Diseases, NIH 
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  (Pancreatic cancer)سرطان پانكراس 
ن و  يپانكراس مسئول سـاخت هورمـون انـسول       

ن ارگان نقش   ي ا بعلاوه، .باشد يگر م يمواد د  يبرخ
 در  1997 در سـال     .ن دارد ي در هضم پـروتئ    يديكل
ز ســرطان د ايــ مــورد جد27000الات متحــده ،يــا

 28100 كــه ص داده شــده بودنــديپــانكراس تــشخ
  .مورد مرگ را به دنبال داشته است

سرطان پانكراس در انسان    موارد  از  % 90حدود  
 . باشـد  ي م 18 از كروموزوم    يفقدان بخش  از   يحاك

 سركوب گر   ي احتمال يهاژن از   يكي 1996در سال   
از مقطـع    ي قطعه ا  در) DPC4) Smad4 1تومور

كـشف   يسرطانك بافت پانكراس    يبدست آمده از    
در ســرطان ن ژن يــ رســد ايلــذا بــه نظــر مــ .شــد

خـانواده  در مهره داران     .پانكراس نقش داشته باشد   
كـه  وجـود دارنـد      Smad ين هـا  يپروتئ از   يكامل

ــ ــال پ ي در فرايهمگ ــد انتق ــن ــلول ي ــل س  2يام داخ
 . نقش دارند  3ر شكل دهنده بتا   يي رشد تغ  يهافاكتور

 :ز عبارتنـد از   ي ـده تومور ن   سركوب كنن  ي ژنها ريسا
p53   و Rb        هستند كه چنانچه دچار جهش شـوند 

تواننـد   ي از آنها از ژن حذف گـردد م ـ        يا قطعه ا  ي
.  از بافتهـا شـود     ي در انـواع   يمنجر به رشد سـرطان    

در كــــرم ) DPC4 )Smad4  مــــشابهيژنهــــا
Caenorhabditis elegans  ،   مـوش و مگـس

Drosophila وجود دارندز ين.  
 چنانچــه ژن وجــود نداشــته Drosophilaدر 

بـه  . دن ـده ي نواقص رشد و نمو رخ م      يباشد برخ 
 او Smad4  كه ژن مشابه  ين موش ين شكل جن  يهم

                                                           
1 - tumor suppressor gene 
2 - signal transduction 
3 - transforming growth factor β (TGFβ) 

 ـ     يافته است پ  يجهش    ين ـيم جن يش از روز هفت و ن
را يز خواهد داشت،    يخواهد مرد و اندازه كوچكتر    

 واضـح   .افتـه اسـت   ي كـاهش    4يد سلول يند تزا يفرا
ن موجودات  ي ا يروشتر  يبقات  يانجام تحق است كه   

ن ي و پـروتئ   Smad4مدل به روشـن شـدن نقـش         
  . هم خانواده او در انسان كمك خواهد نموديها
  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  
                                                           
4 - Cell proliferation. 

 
باعث ) Smad4يا همان  (DPC4از دست دادن ژن 

ايجاد سرطانهاي پانكراس تا رشد تهاجمي سلولها مي 
گردد؛ همانطور كه در سلولهاي توموري حمله كننده به 

  .يك دسته عصب ديده مي شود
  :با تشكر و با اجازه، براي تصوير، از

R.H. Hruban, Johns Hopkins University, 
Baltimore, MD, USA. Reprinted from 
SCIENCE. 
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 سترسي دمراجع مهم و قابل
  مراجع توالي ژن

Genome view see gene locations 
Entrez Gene collection of gene-related information 
BLink [www.ncbi.nlm.nih.gov/sutils/blink.cgi?pid=4885457&org=1] related sequences in 
different organisms 

  مراجع متون
Research articles online full text 
Books online books section 
OMIM catalog of human genes and disorders 

  مراجع شبكه اينترنت
CancerNet [cancernet.nci.nih.gov/] from the National Cancer Institute, NIH 
Oncolink [oncolink.upenn.edu/] comprehensive cancer information from the University of 
Pennsylvania 
American Cancer Society [www.cancer.org] research and patient support 
MEDLINEplus [www.nlm.nih.gov/medlineplus/pancreaticcancer.html] links on pancreatic 
cancer compiled by the National Library of Medicine 



 ژنها و بيماريها

 

146

  (Parkinson disease)نسون ي پاركيماريب
 Jamesن بـار توسـط   ينسون اولي پاركيماريب

Parkinson    ف شـد، و البتـه    ي توص 1817 در سال
 ـ  باشد، و  ي روبه رشد در جهان م     يئله ا مس ش از  ي ب
 يمـار ين ب ي ـقه بـه ا   ي در هر دق   يكائيون آمر يليم م ين

 يمـار ين ب ي به ا  يشتر افراد موقع  ي ب . شوند يدچار م 
ن ي ـ ا امـا  دارنـد،     سال 50 ي بالا  شوند كه  يدچار م 

ز رخ  ي ـن تر ن  ين پائ ي تواند در افراد با سن     ي م يماريب
ب كننـده   ي ـخر ت يمـار ي ب ي نـوع  يمـار ين ب ي ا .دهد

، سـفت شـدن     2 است كه بـصورت رعـشه      1نورونها
 و مشكلات حفظ تعادل و راه رفتن بروز         3عضلات

 يمـار يك ب ي ـ پاتولوژ ي از نمودهـا   يك ـي .ابـد ي يم
، كـه بـه آنهـا جـسم         4يوني ـنكلوزيوجود اجـسام ا   

Lewy 5 مغـز   ي از نواح  ياري شود، در بس   يگفته م 
  . باشديم

 كـه    شـد  ين اواخـر، گمـان نم ـ     يباً تـا هم ـ   يتقر
 قابل توارث باشد،    يماري ب ينسون نوع ي پارك يماريب

 يط ـي خطـر مح   ي فاكتورها يشتر رو يقات ب يو تحق 
 و سـموم    يروس ـي و يمتمركز بودند، مثلاً عفونتهـا    

 يد كه نوع  ي اما به هرحال كم كم به نظر رس        .يعصب
د به عنـوان    ينسون شا ي پارك يماري ب يسابقه خانوادگ 

 مطـرح   يمـار يبن  ي ابتلا به ا   يك فاكتور خطر برا   ي
 بعد  ي سالها ي بود كه ط   يدگاهين د يباشد، و البته ا   

ــا تع ــيب ــين جاي ــاه ژن ــه كاند يگ ــك ــاريب يداي  يم
ــسون يپارك ــود، ن ــوزوم يروب ــ تا4 كروم  .د شــديي

                                                           
1 - neurodegenerative disease 
2 - tremor 
 
3 - muscular stiffness 
 
4 - inclusion body 
5 - Lewy body 

 مبتلا بـه    ين ژن در خانواده ها    ي ا يدرواقع جهشها 
   .نسون مشاهده شده و مرتبط استيپارك

ــراورده ا ــف ــين ژن، پروتئي ــا ين ــام آلف ــه ن - ب
:  باشدي شناخته شده ميمتهمكه  است، 6نينوكلئيس
 موجـود در مغـز      ي از آن جزء پلاكها    يرا قطعه ا  يز
  . مر استيآلزامبتلا به  انماريب

                                                           
6 - alpha-synuclein 

 
- نوعي رنگ آميزي فلورسنت همپوشان كـه محـل آلفـا          

 موجود در مغز فـرد مبـتلا        Lewyسينوكلئين در اجسام    
در ايـن شـكل     . به بيماري پاركينسون را نشان مي دهـد       

) با استفاده از آنتي بادي ضد يوبيكوئيتين       (Lewyجسم  
ين قرمـز   سـينوكلئ - به رنگ سبز درآمده، درحاليكـه آلفـا       

در محلهـايي هـم كـه هـردو مولكـول           . رنگ شده است  
سـينوكلئين وجـود دارنـد بـه رنـگ          - يوبيكوئيتين و آلفا  

  .نارنجي درآمده اند/زرد
 بـراي تهيـه ايـن    M. Polymeropoulosبا تشكر از 

  .تصوير
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 سترسي دمراجع مهم و قابل
  مراجع توالي ژن

Genome view see gene locations 
Entrez Gene collection of gene-related information 
BLink [www.ncbi.nlm.nih.gov/sutils/blink.cgi?pid=4507109&org=1] related sequences in 
different organisms 

  مراجع متون
Research articles online full text 
Books online books section 
OMIM catalog of human genes and disorders 

  مراجع شبكه اينترنت
Research News [www.nhgri.nih.gov/DIR/LGDR/PARK2/] on Parkinson disease from The 
National Human Genome Research 
Institute, NIH 
The Parkinson Web [pdweb.mgh.harvard.edu/] general information, with links to other 
Parkinson Disease Web sites. 
MEDLINEplus [www.nlm.nih.gov/medlineplus/parkinsonsdisease.html] links on Parkinson 
disease compiled by the National Library of Medicine 

ن در هـر دو     ينوكلئيس ـ-از آنجا كه قطعات آلفـا     
مـر وجـود دارنـد، لـذا        ينـسون و آلزا   ي پارك يماريب

 مـشترك   يـي  زا يماريسم ب ي مكان يممكن است نوع  
قات ي انجام تحق  ود داشته باشد، پس   ن دو وج  ين ا يب
 توانـد بـه     ي هـا م ـ   يمارين ب ي از ا  يكي يشتر رو يب

 يرهاي مـس  .ز كمك كند  يگر ن ي د يماريشتر ب يدرك ب 
ز ي ـقـات وجـود دارنـد ن      ينـه تحق  ي كه در زم   يگريد
 ژنهـا از    1ين گونـه ا   يسه ب يمقا كنند كه    يشنهاد م يپ

 ـ يگاه داده هـا   يجو در پا  ق مطالعه و جست   يطر  ي ژن
 از  .ار راهگشا باشـد   ين خصوص بس  يد در ا   توان يم
ز ي ـ ن 2سـهره ز رت، گـاو و      ي ـر موجـودات ن   ين سا يب

ن ين پـروتئ  ي در رت ا   :ن هستند ينوكلئيس- آلفا يدارا
كه در سـهره    ي نقش دارد، درحال   ييايدر احساس بو  

 ـند  ي رسد در فرا   يبه نظر م    صـوت نقـش     يريادگي

                                                           
1 - cross-species comparisons 
2 - zebra finches 

شتر به منظور روشن    يقات ب ي انجام تحق  .داشته باشد 
ن ين در انسان، و بنابرا    ينوكلئيس- عملكرد آلفا  يساز
نـسون، بـا    ي پارك يمـار ي ب يد پـاتولوژ  يدن به كل  يرس

  .گر كمك كننده خواهد بودياستفاده از موجودات د
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   شبانهي حمله اينوريهموگلوب
(Paroxysmal nocturnal 
hemoglobinuria) 

ــيو ــايژگـ ــسبتا خـــاص ي هـ ــاوت و نـ  متفـ
 ـ) PNH( شـبانه    ي حمله ا  ينوريهموگلوب ش از  يب

  .ك معمـا شـده بـود   ي  ي خونشناسيك قرن براي
PNH  ي مثل كاهش تعداد گلبولهاي علائم ي از رو 

و وجـود خـون در ادرار       ) يكم خـون   (يفرمز خون 
 2)ينميهموگلـــوب(و پلاســـما  1)ينـــوريهموگلوب(

ن حالـت عمومـاً بعـد از        ي ـ شود كـه ا    يمشخص م 
نس شـا  بـا    PNH يمـار يب. دي نما يخواب بروز م  

د همراه  ي شد ي از بروز مشكلات انعقاد    ييخطر بالا 
ن آن ترومبوز عروق بزرگ داخل      يعترياست، كه شا  

 يمـار ين ب ي ـادر اثر    كه   يمارانياكثر ب .  است يشكم
 جان خود را از     به خاطر ترومبوز  رند درواقع   ي م يم

 ي، كـه بـرا  PIG-A به نام يميآنز.  دهنديدست م 
 لازم  موجــود در غــشاء ســلول3يســاخت قلابهــا
  PNH افـراد مبـتلا بـه        ي خـون  ياست، در سلولها  

 از آنها در خارج     ي كه بخش  يينهايپروتئ. نقص دارد 
 ــ   ــه وس ــب ب ــرار دارد اغل ــلول ق ــلاب يله يس  ق

 ي بـه غـشا    (GPI)تولينوزيل ا يديل فسفات يكوزيگل
 سـاخت  يبـرا  PIG-A  شود و ي متصل ميسلول

 اگـر  . ن قلاب لازم اسـت ي ايدي از اجزاء كليكي

PIG-A كه ي سطحينهاي دچار نقص باشد پروتئ 
از سلول در برابر عوامل مخرب موجـود در خـون           

 يرنده قلاب  نم ـ   يكنند به گ  يمحافظت م ) كمپلمان(
ن حــضور نخواهنــد داشــت، لــذا يشــوند و بنــابرا

  . شونديب ميتخر) بدون حفاظ  (ي خونيسلولها
                                                           
1 - hemoglobinuria 
2 - hemoglobinemia 
3 - Anchors  

افـت شـده   ي X كرومـوزوم  يروPIG-A ژن 
 PNH ست، اماي نيراثت ويمارين بياگرچه ا. است
.  شـود  ي محسوب م ـ  ي اكتساب يكي اختلال ژنت  ينوع

 مبتلا منجـر    ي خون ي در سلولها  PIG-Aكلون ژن   
 ي سلولها يعني آن سلول    ي نسلها يبه اصلاح همه    

و پلاكتها انتقال   ) تهايشامل لنفوس (تها  يقرمز، لوكوس 
 يع ـير طب ي ـ غ ي قرمز خون  ينسبت سلولها .  شود يم

  . استيماريننده شدت بن كييموجود در خون تع
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 افـــراد مبـــتلا بـــه -  (GPI)يـــك قـــلاب گليكوفـــسفاتيديل اينوزيتـــول 

 دخيل   دچار جهشي در اولين آنزيم     (PNH)هموگلوبينوري حمله اي شبانه     
  . هستندGPIدر مسير ساخت قلاب 

  :اقتباس شده و با كسب اجازه از
   

Takeda, J, and Kinoshita, T. (1995) Trends Biochem, 
Sci, 20, 367-371. 

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  

 سترسي دمراجع مهم و قابل
 

  مراجع توالي ژن
Genome view see gene locations 
Entrez Gene collection of gene-related information 
BLink [www.ncbi.nlm.nih.gov/sutils/blink.cgi?pid=11863130&org=1] related sequences in 
different organisms 

  مراجع متون
Research articles online full text 
Books online books section 
OMIM catalog of human genes and disorders 
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 (Pendred syndrome)سندرم پندرد 

%  10 است كه ي ارثيماري بيسندرم پندرد نوع
بعلاوه، .  با آن مرتبط استيياز موارد ناشنوا

.  هستنديديروئيماران معمولاً دچار گواتر تيب
 عارضه را ير ژن سندرم پندرد نوعياكتشاف اخ
ك قرن دانشمندان را يش از ي كند كه بيمشخص م

  . ج كرده استيگ
 NIH، دانشمندان 1997در ماه دسامبر 

 از نقشه 1)قات ژنوم انساني تحقيتو مليانست(
ك ژن ي يي شناساي براي انسان7 كروموزوم يكيزيف
 كمك گرفتند تا علت PDS يعنيافته، ير ييتغ

 يني پروتئيعي طبژن. سندرم پندرد را مشخص كنند
 نام دارد و مشخص شده است پندرد سازد كه يم

د موجود يروئين فقط در تين پروتئياد ايكه مقدار ز
ار مرتبط ي بس2ن سولفاتي از ناقلياست و با تعداد

ابد ي ين جهش مين پروتئي ژن ايوقت.  باشديم
 كنند علائم سندرم ين ژن را حمل مي كه ايافراد

  . دهنديپندرد را نشان م
ماران مبتلا ياز آنجا كه عارضه گواتر در همه ب

 شود، احتمال دارد كه يده نميبه سندرم پندرد د
د ي ژن ناقص پندرد كه محصولش را تولينوع

 باشد كه يي موارد ناشنوايخواهد كرد، مسئول برخ
اكتشاف .  شدي مرتبط دانسته نميمارين بيقبلاً با ا

ز  ايدي جدياي تواند زوايسندرم پندرد م
ر ييد و نقش تغيروئي تيولوژيزيقات راجع به فيتحق

 را مشخص ي انسانيماريافته ناقل سولفور در بي
  .سازد

                                                           
1 - National Human Genome Research Institute 
2 - sulfate transporters 

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

 
بر اساس توالي مدل پروتئين پندرد انساني، 

مكانهاي بروز . آمينواسيدي پيش بيني شده براي آن
جهش در برخي بيماران مبتلا به سندرم پندرد به 

  . رنگ قرمز نشان داده شده اند
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 مراجع توالي ژن
Genome view see gene locations 
Entrez Gene collection of gene-related information 
BLink [www.ncbi.nlm.nih.gov/sutils/blink.cgi?pid=4505697&org=1] related sequences in 
different organisms 

 متون مراجع
Research articles online full text 
Books online books section 
OMIM [www.ncbi.nlm.nih.gov/entrez/dispomim.cgi?id=274600] catalog of human genes and 
disorders 

 اينترنت شبكه مراجع
Research News [www.nhgri.nih.gov/NEWS/Pendred/] from the National Human Genome 
Research Institute, NIH 
GeneClinics [www.geneclinics.org/profiles/pendred/] a medical genetics resource 
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 (Phenylketonuria) يل كتونوريفن

 ـ ار يخطـا  ي نـوع  (PKU) يل كتونـور  يفن  يث
 ـ  يم فن ي است كه در اثركمبود آنز     سميمتابول ن يل  آلان

م ين آنـز  ي ـكمبـود ا  .  شود يجاد م ي ا 1لازيروكسديه
عـضاء  ادن  ي ـدب  ي آس ـ ،2ي ذهن يعقب افتادگ باعث  
ل ي ـو در مـوارد فن     3ير عـاد  ي ـغ يظاهروضع  , بدن

د ي توانـد باعـث مهـار شـد        يم ـ 4ي مـادر  يكتونور
  . گردديباردار
اتـوزوم    عارضه ينوعك  يكلاس يل كتونور يفن 

  آلل  در هر دو   در اثر وقوع جهش   كه  مغلوب است   
  (PAH)لاز يدروكسين هيل آلانيم فنيآنزن ژ

 يقـرار دارد تظـاهر م ـ      12  كرومـوزوم  يكه رو 
 ـ يدر بدن فن  . ابدي  (PAH)لاز  يدرواكـس يهن  يل آلان
د ينو اس يآمكه  , نيزروي را به ت   نيل آلان يد فن ينواسيآم
 در هـر  وقوع جهـش    .  كند يل م يتبداست،   يگريد

 ـ ي ـدو نسخه ژن فن    ن ي ـ بـه ا   لازيدروكـس ين ه يل آلان
خواهـد  ر فعـال    يغكاملاً  م فوق   ي است كه آنز   ينمع

 لي ـ فن غلظـت و  ,  خواهد داشت  ي كم ييكارآا  يشد  
  بـدن  ي كه بـرا   يريمقاد تواند تا    ي بدن م  ن در يآلان
 يجهـشها  مـوارد    يدر بعـض  . هستند، برسـد   يسم
ل يف فن يلاز منجر به فرم خف    يدروكسين ه يل آلان يفن

 ني ـ شود كه بـه ا     يپ فرد م  ي از جنبه فنوت   يكتونور
ل يــپرفنيا هيــن خــون يل آلانــيــش فنيحالــت افــزا

ن عارضـه،   ي ـنـوع ا  هر دو   .  شود ي گفته م  5ينميآلان
جـه  يدر نت ،  ينميل آلان يپرفني و ه  يل كتونور ي فن يعني

  در؛هستند PAHژن گاهيمتنوع بودن جهش در جا

                                                           
1 - phenylalanine hydroxylase 
2 - mental retardation 
3 - unusual posture 
4 - maternal PKU 
5 - hyperphenylalanemia 

ــه يموارد ــرد بك ــار يف ــرام   PAH  جهــش دويب
 جهشك  ي از ژن    ي هر كپ  يعني(باشد  گوت  يهتروز
 ف تـر غالـب    ي ـخف جهـش ) شـته باشـد   ت دا متفاو

  . خواهد شد
در موش كشف شـده اسـت و         PKU از   ينوع

 درك و   يبـرا  يخـوب  يهامـدل موجـودات   ن  يالذا  
ن ي ـ ا ي بـرا  ييافتن درمانها ي و   يماريشناخت بهتر ب  

 بچـه   ييم غـذا  ي ـق رژ ي با نظارت دق   . هستند يماريب
 ي توانند زندگ  يز م ين افراد ن  ي ا PKUمبتلا به    يها
ن عارضه مبـتلا    يبه ا كه  هم   يو مادران شته،   دا يعاد

  .اورنديا بيبدن را ي سالمي توانند بچه هاي مهستند
  

  

  

  

  

  

 
ينواسيد فنيل آنزيم فنيل آلانين هيدروكسيلاز آم
 .آلانين را به تيروزين تبديل مي كند
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 سترسي دمراجع مهم و قابل
  مراجع توالي ژن

Genome view see gene locations 
Entrez Gene collection of gene-related information 
BLink [www.ncbi.nlm.nih.gov/sutils/blink.cgi?pid=4557819&org=1] related sequences in 
different organisms 

 مراجع متون
Research articles online full text 
Books online books section 
OMIM catalog of human genes and disorders 

 مراجع شبكه اينترنت
National PKU News [www.pkunews.org] news and information about PKU 
GeneClinics [www.geneclinics.org/profiles/pku/] a medical genetics resource 
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  ستيه پر از كي كليماريب

 (Polycystic kidney disease)  
با   (APKD) نيست بالغيه پر از كي كليماريب
ه و  ي ـاهر دو كل  يك  ي بزرگ در    يست ها يل ك يتشك
ه كـه در    ي ـ كل يع ـي بافت طب  يجيب تدر ي تخر ينوع
ه شـود،   ي مزمن كل  يي تواند منجر به نارسا    يت م ينها

لتـر  يه هـا در بـدن ف      ي ـنقـش كل  .  گردد يمشخص م 
سم بـه   ي ـ متابول ييكردن خون، دفع محصولات نهـا     

م، يدروژن، سـد  ي ـم غلظـت ه   يصورت اوره و تنظ ـ   
ع خـارج   ي مـا  يون هـا  ي ـر  يم، فـسفات و سـا     يپتاس
  . استيسلول

 ي پل ـ يماري ب ييوم اروپا ي كنسرس 1994ل  در سا 
 ي خانواده ا  16 را از كروموزوم     يه، ژن يك كل يستيك

ن ژن ي ـجـدا كـرد كـه در آنهـا ا     APCD مبتلا به
  كـه توسـط ژن  ين ـيپروتئ. دا كـرده بـود  يمشكل پ

PKD1 ن گذرنـده از  ي پـروتئ ي شـود نـوع  يكد م
 سلول و سلول -غشاء  است كه در  عاملات سلول      

در سـلول   PKD1 نقـش . كس نقـش دارد ي ماتر-
ــطه ا     ــرد واس ــه عملك ــت ب ــن اس ــال ممك  ينرم

 -م  ي سد يوني پمپ   يريل قرارگ يكروتوبول، از قب  يم
ن يهمچن ـ. در غشا مربوط شـود  ATPase ميپتاس

ا آپوپتـوز، ممكـن     ي ـ شده سلول    يزيمرگ برنامه ر  
روشن شدن . ك شده باشديتحر APKD است در
قات يزمند انجام تحق  اي ن يماريشتر پاتوژنز ب  يهرچه ب 

  .شتر استيب

 "cpk مـوش "ك نوع موش كه تحت عنوان ي

 يار خـوب و كارآمـد  ي شـود مـدل بـس    يشناخته م 
م مطالعـه   يانتظار دار .  انسان است  يمارين ب ي ا يبرا

 در موش بـه فهـم       يماري ب ي اساس مولكول  يبر رو 
م كه  يد دار ي انسان مورد كمك كند و ام      يماريبهتر ب 

 . منتج شودي موثرتريبه درمان ها

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

 

 
توموگرافي كامپيوتري با تباين تقويت شده ناحيه 

نشان مي دهد و اين ) فلش ها(شكم كه كليه ها 
كليه ها داراي توده هاي متعدد كيستيك هستند 

  :برگرفته و با اجازه از(
Fred, H.L, and Siddique, I. (1995) 
New Eng. J, Med. 333, 31.  
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 مراجع مهم و قابل د سترسي

  مراجع توالي ژن
Genome view see gene locations 
Entrez Gene collection of gene-related information 
BLink [www.ncbi.nlm.nih.gov/sutils/blink.cgi?pid=4505833&org=1] related sequences in 
different organisms  

  مراجع متون
Research articles online full text 
Books online books section 
OMIM catalog of human genes and disorders  

  مراجع شبكه اينترنت
Fact sheet [www.niddk.nih.gov/health/kidney/pubs/polycyst/polycyst.htm] from the National 
Institute of Diabetes and Digestive and Kidney Diseases, NIH 
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  (Porphyria)ا يريپورف

 هستند كـه    ييهايماري از ب  يا گروه متنوع  يريپورف
. در آنها محصولات هـِم دچـار اخـتلال شـده انـد            

 بـه   (Porphyra)را  ي پورف يونانيا از كلمه    يريپورف
كـه سـاخت    يوقت.  مشتق شده اسـت    ي ارغوان يمعنا

اد ي ـنهـا بـه مقـدار ز      يرياشته باشـد پورف   هِم نقص د  
– شوند رنـگ ادرار قرمـز   يساخته شده و باعث م    

  . گردديارغوان
 ين اسـت، كـه مولكـول      يري از پـورف   يبيهِم ترك 

 متـصل بـه     ي حلقـه    4 و بزرگ متشكل از      يحلقو
. ك اتم آهن در مركز آن قرار دارد       يگر بوده و    يكدي

ژن ين اسـت كـه بـه اكـس        ي از هموگلـوب   يهم بخش 

 قرمـز خـون بـه    يصل شده و رنگ قرمز گلبولها    مت
 ـ  يهمچن. ن است يخاطر رنگ هموگلوب    ين هِم جزئ

 ي در كبد بوده كه شامل گروه      ياتيم ح ياز چند آنز  
ن ي ـا.  باشـد  ي م P450توكروم  يمها به نام س   ياز آنز 

ل مواد بالقوه مضر ماننـد      ي تبد ي برا يميخانواده آنز 
 شـوند  د دفعي كه باير فعال يداروها به محصولات غ   

  .ت است يحائز اهم
 دهد، كـه    ين مرحله رخ م   يساخت هِم در چند   

 8 از مجمـوع     يم اختـصاص  يك آنـز  يهر مرحله به    
 كه  ييژنها. از دارد يم نشان داده شده در شكل ن      يآنز
 ي كروموزوم هـا   يكنند بر رو  يمها را كد م   ين آنز يا

 تواننـد   ين ژنها م  ي ا يمختلف قرار دارند و جهشها    
ا اتوزومال مغلوب بـسته     يلب  بصورت اتوزومال غا  

افـراد مبـتلا قـادر      . به ژن مربوطه، بـه ارث برسـند       
ستند سـاخت هـِم را كامـل كننـد و محـصولات             ين

 ـ   يري پورف يعن ـيواسطه،    آنهـا،   يش سـازها  ينهـا و پ
  . شونديانباشته م

ــا ــي محيمحركه ــسيط ــلات ياري در ب  از حم
 ـ   يمحركهـا .  مهم هستند  ييايريپورف  در  ي مثـال زدن

ا ي ـ،  ي خـاص، گرسـنگ    يامل داروهـا  نه ش ـ ين زم يا
 كه در   يكين ژنت يحامل.  باشند ي م يرات هورمون ييتغ

رند ممكن است هرگز بـه      يمعرض محركها قرار نگ   
  . م مبتلا نشوندين علايا

ت بــه نــور ي باعــث حــساس1يا جلــديــريپورف
 مـشخص در    يشود، كه همراه با تاولها    يد م يخورش

 است كه در    يگري د يصورت، پشت دستها و نواح    
 ـرين آنهـا پورف   يعتريشـا . عرض آفتاب هستند  م  ياي

عوامل محرك  .  باشد ي  م  PCT(2 (يري تاخ يپوست
                                                           
1- cutaneous porphyrias  
2 - porphyria cutanea tarda (PCT) 

 
 مرحله در ساخت همِ از گلايـسين و سوكـسينيل       8

هر مرحلـه بـه كمـك يـك آنـزيم           . كوآ وجود دارد  
بروز هـر مـشكلي در ايـن مـسير          . كاتاليز مي شود  

براي اطلاعـات بيـشتر روي      . باعث پورفيريا ميشود  
 .شكل كليك كنيد
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ــن و      ــتروژن، آه ــصرف الكــل، اس ــد از م عبارتن
ا يريپورف.  Cت  ي به خصوص هپات   ي كبد يهايماريب

 و  ي حاد به طـور مـشخص باعـث درد شـكم           يها
مــاران دچــار ي بيبرخــ.  شــونديحالــت تهــوع مــ

به مرور زمـان    . شوندي م  و تشنج  يتيرات شخص ييتغ
توانـد باعـث ضـعف عـضلات مختلـف          ي م يماريب

ا را بـه طـرق      يري و حاد پورف   ي پوست يشكلها. گردد
 يهـا يمارين ب ي ـدرمـان ا  .  كننـد  يمختلف درمان م ـ  

قـات درحـال انجـام      يج تحق ي در انتظـار نتـا     يكيژنت
ا ي ـ انتقـال    ين روشـها  يمن تـر  ين و ا  ي موثرتر يرو

  . باشدي ميح ژنيتصح
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 سترسي دمراجع مهم و قابل
 

  مراجع توالي ژن
Genome view see gene locations 
Entrez Gene collection of gene-related information 
BLink [www.ncbi.nlm.nih.gov/sutils/blink.cgi?pid=9845522&org=1] related sequences in 
different organisms 

  مراجع متون
Research articles online full text 
Books online books section 
OMIM catalog of human genes and disorders 

 اينترنت شبكه مراجع
Fact sheet [http://digestive.niddk.nih.gov/ddiseases/pubs/porphyria/]from National Institute of 
Diabetes and Digestive and Kidney 
Diseases (NIDDK), NIH 
MedlinePlus [http://www.nlm.nih.gov/medlineplus/ency/article/001208.htm]a medical 
encyclopedia from the National Library of Medicine, NIH 
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  يليو-سندرم پرادر
 (Prader-Willi syndrome) 

 يناهنجـار  ي نوع (PWS) يليو-سندرم پرادر 
، ي ذهن ي عقب ماندگ  ار معمول است كه ب    ي غ يوراثت

, يقـد كوتـاه   , يچـه ا  يماهانقبـاض   كاهش قدرت   
ــناپا ــاتاحــساس يداري ــذيري ســيتها و اش  ري ناپ

 د كننـده  ي ـتهد ي شود كه باعـث چـاق      ي م مشخص
  . شودي فرد ميزندگ
 توسط 1956ن بار در سال  ي اول ين سندرم برا  يا

 Prader, Labhart and ي بـه نامهـا  يپزشـكان 

williديف گردي توص .   
 قطعـه به علت عدم  وجود   يليو-سندرم پرادر  
ــازو يرو 12و11يهــا  15زوم و بلنــد از كرومــيب
 درصــد مــوارد 80-70 در.ابــدي ي بــروز مــيپــدر

ند حـذف   يه در اثر فرا   ين ناح ي، ا يليو-سندرم پرادر 
ن ي ـ در اخـاص  ي ژنها يبرخ .ن رفته است  يژن از ب  

بـه حالـت     ي كروموزوم مادر  در ي بطور عاد  هيناح
نكـه تكامـل    يا يبـرا سركوب شده درآمده اند، لذا،      

 ين ژنهــا رويــد ايــافتــد، باي فــرد اتفــاق بيعــيطب
. ان شــونديــ بيعــي بــصورت طبيزوم پــدركرومــو
ده يب دي كسب شده از پدر آس    ين ژنها يكه ا يهنگام

 ي بـروز م ـ   يل ـيو-پ پـرادر  يو ناكارآمد باشند، فنوت   
 كـسب   15ن قطعات از كروموزوم     يچنانچه ا . دينما

 كـاملاً   يماري ب ين رفته باشند، نوع   يشده از مادر ازب   
 ـ نيا. ابدي ي تظاهر م1مجزا بنام سندرم آنجلمن    وع ن

ــي - وراثــتيالگــو ك ژن يــان يــكــه بي هنگاميعن
ا پدر بـه    ين داشته باشد كه ژن از مادر        ي به ا  يبستگ

ــ ــديارث رس ــذار-ده باش ــشان گ ــت  (ي را ن علام

                                                           
1 - Angelman syndrome 

نـد  يسم فرا يهنوز مكان  .ندي گو ي م 2يكيژنت) يگذار
 است  ن مشخص نشده است، اما ممك     ينشان گذار 
  . باشدDNAون يلاسيند متيشامل فرا
- سندرم پـرادر   يه كرموزوم ياح كه در ن   ييژنها

ن كوچـك   يبونوكلئـوپروتئ ي شوند ر  يافت م ي يليو
N (SNRPN)در واقـــع . نـــدي نماي را كـــد مـــ

SNRPNــردازش  ي در فرا ــد پ ــش mRNAن  نق
 ـن رونو ي كه ب  ي مرحله ا  يعنيدارد،    DNA از   يسي
 ي موش مدل برا  ينوع. ن قرار دارد  يل پروتئ يو تشك 

ه ير ناح  شده است كه د    ي طراح يليو-سندرم پرادر 

                                                           
2 - genomic imprinting 

 
 (PWS)ويلـي  - در سلول بـالايي كـه سـندرم پـرادر         

دو ) پيكـان قرمـز   ( مشتق از مادر     15دارد، كروموزوم   
نوع سيگنال را نشان مي دهد؛ يكـي از آنهـا از ناحيـه         

در نيز ديده   كه در كروموزوم مشتق از پ     (كنترلي است   
و ســيگنال ديگــر از ناحيــه ]) پيكــان زرد[مــي شــود 

PWS  ايـن سـيگنال از كرومـوزوم پـدري         .  مي باشد
برداشته شده زيرا اين ناحيـه در ايـن بيمـار مبـتلا بـه       

PWSحذف شده است .  
  :برگرفته، و با اجازه از

 Martin et al. (1998) Am J Psychiatry 
Sep; 155(9): 1265-73.    
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SNRPN   يمركز نشان گذار" و PWS ") يعن ـي 
IC(1   پ ي ـ فنوت ي اسـت و نـوع     ي دچار حذف بزرگ
 را نـشان    يل ـيو-ه نوزادان مبتلا به سندرم پرادر     يشب
   . دهديم

ر ي و ســا مــدلي موشــهايك طراحــيــتكنن يــا
 ممكن اسـت    يمولكول-يست سلول ي ز يك ها يتكن
سم نـشان   ي ـ و مكان  PWS درك بهتر سـندرم      يبرا

  .د باشندي كمك كننده و مفيكيژنت يگذار
  

  
  

  

  

  

                                                           
1 - the PWS 'imprinting centre' (IC) 

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

 سترسي دمهم و قابلمراجع 
  مراجع توالي ژن

Genome view see gene locations 
Entrez Gene collection of gene-related information 
BLink [www.ncbi.nlm.nih.gov/sutils/blink.cgi?pid=14748674&org=1] related sequences in 
different organisms 

  مراجع متون
Research articles online full text 
Books online books section 
OMIM catalog of human genes and disorders 

  مراجع شبكه اينترنت
Prader-Willi Syndrome Association (USA) [www.pwsausa.org/] information, education, and 
support services 
GeneClinics [www.geneclinics.org/profiles/pws/] a medical genetics resource 
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  (Prostate cancer)سرطان پروستات 
 از سرطان در مردان ين عامل مرگ ناشيدوم

 ي، سرطان پروستات است كه برآورد مييكايآمر
 مرد 184500 در حدود 1998شد در سال 

 شد كه از يص داده شده و ادعا مي تشخييكايآمر
زان يم.  نفر زنده بمانند39200ن تعداد حدود يا

مرگ افراد مبتلا به سرطان پروستات حدود دو 
 نسبت به ييكايآمر-ييقاي مردان آفريبرابر برا

شانس بروز سرطان . شتر استيد پوستان بيسف
% 75ش از ي رود؛ بيش سن بالا ميپروستات با افزا

ن ياز كل موارد سرطان پروستات در مردان با سن
  . شونديداده مص ي سال تشخ65 يبالا

 سرطان پروستات راجع به يوع بالايرغم شيعل
ن ي ابتلاء به اي مردان براي برخيكياستعداد ژنت

 يمطالعات متعدد. زاندي ما ناچي دانسته هايماريب
 بعنوان يليموجوداند كه اشاره دارند به سابقه فام

ن عامل خطر ابتلاء به سرطان پروستات، ي ترياصل
 درصد از كل موارد 5-10 تواند مسئول يكه م

  .سرطان پروستات را بخود اختصاص دهد
ــي ــتاوردهايك ــر، ي امي از دس ــده حاض دواركنن
 سرطان  يگاه محتمل برا  يك جا ي و كشف    ييشناسا

 1HPC1 اسـت كـه      1 كرومـوزوم    يپروستات رو 
 تـوان آنـرا مـسئول بـروز     ي شـود، و م ـ    يده م ـ ينام

 مورد ابتلاء   500مورد از هر    1سرطان پروستات در    
. مرحله بعد كلون كـردن ژن خواهـد بـود         . نستدا

 را داشــته باشــند قــادر ي پژوهــشگران تــواليوقتــ
 بگردنـد تـا     ييگـاه داده هـا    يخواهند بود بـدنبال پا    

 كـه قـبلاً هـم در        يينهـا ي را با پروتئ   HPC1 يتوال

                                                           
1 - Hereditary Prostate Cancer   

سه ي ـ شـده انـد مقا     ييوان شناسا يانسان و هم در ح    
 ي باشـد بـرا    يدي ـ تواند كل  ين موضوع م  يا. ندينما
 در سلول، و نقاط HPC1 شناخت عملكرد    يعمام

 را يــيافتن اهــداف دارويــ ي بــرايشــروع احتمــال
ــپ ــيـــــــ ــديشنهاد مـــــــ  . كنـــــــ
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 مسئول بروز HPC1از موارد سرطان پروستات است و % 10 مسئول حدود (HPC)سرطان پروستات ارثي 

  .از اين موارد ارثي است% 34حدود 
  HPCمقطع بافت شناسي يك فرد مبتلا به : پس زمينه تصوير
ظر ابتلاء به بيماري كه چند فرد مبتلا را نشان شجره نامه يك خانواده كاملاً شناخته شده از ن: پيش زمينه تصوير

  .  مي باشد1 روي كروموزوم HPC1كه بيماريشان مربوط به ناحيه ) جعبه هاي خط زده شده(مي دهد 
 .    به خاطر تهيه اين تصويرNIH و NIHGR و همكاران دانشگاهي او،  Jeffrey Trentبا تشكر از

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

 سترسي دمراجع مهم و قابل
  مراجع توالي ژن

Genome view see gene locations 
Entrez Gene collection of gene-related information 

  مراجع متون
Research articles online full text 
Books online books section 
OMIM catalog of human genes and disorders 

  نترنتمراجع شبكه اي
Fact sheet [www.nhgri.nih.gov/DIR/LCG/PROSTATE/pros_home.html] from the National 
Human Genome Research Institute, NIH 
CancerNet [cancernet.nci.nih.gov/] from the National Cancer Institute, NIH 
Oncolink [oncolink.upenn.edu/] comprehensive cancer information from the University of 
Pennsylvania 
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  (Refsum disease) رفسام يماريب

 يسم چرب ي اختلال نادر متابول   ي رفسام نوع  يماريب
.  رسـد  ياست كه به صورت صفت مغلوب به ارث م        

ب ي ـ تخر ي عـصب  يماري تواند بصورت ب   يم آن م  يعلا
چـه  ي تـوازن ماه   يي، نارسـا  )يط ـي مح ينوروپات(كننده  

 اخـتلال  ينـوع  ( 1هيگمانتـه شـدن شـبك     ي، پ )يآتاكس(
. رات پوست و استخوان باشند    ييو تغ ) شروندهي پ يينايب
ك در پلاسـما و     ي ـتانيد ف ي رفسام با تجمـع اس ـ     يماريب

تول است كه   ي مشتق ف  ي شود و نوع   يبافتها مشخص م  
  . باشديل ميف از كلروييجز

ــال  ــه ب1997در س ــوط ب ــاري ژن مرب ــسام يم  رف
ن يـي گـاه تع  ي جا 10 كرومـوزوم    ي شـد و رو    ييشناسا

ن ژن  ي ـ حاصـل از ا    ين ـيمحـصول پروتئ  . ديمكان گرد 
PAHX ــوع ــه ن ــزي اســت ك ــرايم ضــروري آن  ي ب

ماران مبـتلا بـه      يدر ب .  باشد يك م يتانيدفيسم اس يمتابول
 يمختل مدرولاز  يك ه يتانيد ف ي اس PAHXرفسام ژن   

  .باشد

                                                           
1 - retinitis pigmentosa  

 اخـتلال   ي رفـسام نـوع    يماري شود كه ب   يتصور م 
 ي دارايانـسان  PAHX  اسـت، چونكـه  يزوميپراكس
 ين تـوال  ي ـ است كـه ا    PTS2 2ينيگزي جا ي ها يتوال

  . كنديت ميزم هدايآنرا به سمت پراكس
لـذا مـا    : ك را بـسازد   يتانيدفي تواند اس  يبدن ما نم  

ن يبنـابرا . ميافت كن يمان در يم همه آنرا از غذا    يمجبور
د ي اس ـ يم حـاو  ي ـ رژ ي مـدت بـا نـوع      يدرمان طولان 

  .د باشدي تواند مفيك كم ميتانيف
  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  
  
  

                                                           
2 -  localization sequences 

 سترسي دمراجع مهم و قابل
  ژنمراجع توالي 

Genome view see gene locations 
Entrez Gene collection of gene-related information 
BLink [www.ncbi.nlm.nih.gov/sutils/blink.cgi?pid=5453884&org=1] related sequences in 
different organisms 

  مراجع متون 
Research articles online full text 
Books online books section 
OMIM catalog of human genes and disorders 
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   (Retinoblastoma)نوبلاستوما يرت
 دهـد و    ي رخ م ـ  يل كـودك  ي ـنوبلاستوما در اوا  يرت
. سازدي ـ كودك را مبتلا م    20000ك كودك در    يبا  يتقر
 از  يقـسمت (ه نابـالغ    ين نوع تومورها در بافت شـبك      يا

جـاد  يا) ص رنگ و نور است      يچشم كه مسئول تشخ   
 ير ارث ي و غ  ينوبلاستوما به دو شكل ارث    يرت.  شوند يم

 متعـدد   ي، تومورها يماري ب يدر شكل ارث  . وجود دارد 
كـه در نـوع     يشوند در حال  ي ـافـت م  يدر هر دو چـشم      

ك تومـور مبـتلا     ي ـك چشم و توسـط      ي فقط   يرارثيغ
  .شوديم

 ــ ــكل ارث ــاري بيدر ش ــ، يم ــام يژن   از  Rb بن
ل  بـه    ي ـن دل يبه هم ـ .  حذف شده است   13كروموزوم  

نوبلاسـتوما  يبـا رت   Rb  رسد كه عـدم وجـود  ينظر م
 Rb ه وجود دارد كه نقـش ين نظريمرتبط باشد، لذا ا

  .ل تومور استي  مهار تشكيعي طبيدر سلولها
Rb شود و يــافــت مي بــدن ي ســلولهاي در همــه

مهاركننده چرخه   ي به عنوان نوع   يعيط طب يتحت شرا 
ق مهـار  ي ـن كـار را از طر     ي ـ است و ا   يم سلول ي تقس ي

 ي كــه همانندســازيم كننــده خاصــي تنظــينهــايپروتئ
DNA   اگـر  .  دهـد ي اندازند، انجام م ـ   ي را براه مRb 

 ـ          ش از  يحذف شود، سلول بصورت كنتـرل نـشده و ب
  .ل دهدي كرده و تومور تشكيحد همانندساز

شه ي ـبـا هم  يرنوبلاستوما، اگـر درمـان نـشود تق       يرت
ع و  يص سـر  ي شود اما با تشخ    يمار م يمنجر به مرگ ب   

 ـ    يزان بقا ي مدرن درمان م   يروشها ش از ي افراد مبـتلا ب
 انواع  ي در همه    Rbاز آنجا كه ژن     . خواهد بود % 90

 يسم مولكـول  ي ـ مكان ي شود، مطالعه    يافت م يسلولها  
 روشـن در    يدگاهي ـ، د Rbله  يسركوب تومور به وس ـ   

از انـواع سـرطانها،  نـه تنهـا           ياريشرفت بـس  يمورد پ 
  .نوبلاستوما، به ما خواهد داديرت
  

  

  

  
  

  

  

  

  

  

  

 
 

ــروتئين رتينوبلاســتوما   ــه (Rb)كمپلكــسي از پ  ك
، كـه نـوعي انكـوپروتئين ويروسـي اسـت و            E7با

متـصل شـده و عملكـرد آنـرا در      Rb  معمـولا بـه  
درجه رنـگ سـبز     . سرطان گردن رحم مهار مي كند     

 موجـود در    نشاندهنده ميزان حفـظ آمينواسـيدهاي     
Rb       برگرفتـه  .  و پروتئينهاي هم خانواده با آن است

  : و با اجازه از
Lee, J-O., Russo, A.A, And Pavletich, 
N.P, (1998) Nature 391, 859-865. 
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 سترسي دمراجع مهم و قابل
 

  مراجع توالي ژن
Genome view see gene locations 
Entrez Gene collection of gene-related information 
BLink [www.ncbi.nlm.nih.gov/sutils/blink.cgi?pid=4506435&org=1] related sequences in 
different organisms 

  مراجع متون
Research articles online full text 
Books online books section 
OMIM catalog of human genes and disorders 

 مراجع شبكه اينترنت
The National Eye Institute, NIH [www.nei.nih.gov/] research and patient information 
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   (Rett syndrome)سندرم رتِ 
ــوع(RTT)ســندرم رتِ  ــپ اخــتلال ي ن شرونده ي

بـاً بـه طـور      يتقر اسـت كـه      1اعصاب در حال تكامـل    
 كيزان وقوع آن    يم. دي نما يزنان را مبتلا م    يانحصار
 از  يكي لين دل ي و به ا   , تولد است  10000هر   در   مورد
 يذهن ـو   يفكر عدم رشد د  يعارضه شد ج  ي را يعلتها

تـا   6ن سندرم از يافراد مبتلا به ا.  باشد ي م در دختران 
 اما پس از آن     , كنند ي به طور نرمال رشد م     ي ماهگ 18
هدفمنـد  شروع به استفاده  خواهند يمكه  ي هنگام يعني

.  شود ي مشخص م  يماريكنند، ب از دستها و گفتارشان     
 همچـون   ي عوارض يمارين ب يمبتلا به ا  افراد  ن  يهمچن

، اخـتلال در حركـات      2يزان انقباض عضلان  يكاهش م 
 و تـشنج را از خـود        4 تـوهم گونـه    ي، رفتارها 3دستها
  .  دهندينشان م
 ژن  يعن ـي شـود،    ي كه باعـث سـندرم رتِ م ـ       يژن

MeCp2 بلند كروموزوم    ي بازو يروx افت شـده   ي
م زنـان دو كرومـوزو    , يعيطببه طور   . (Xq28)است  

X    ك كرومـوزوم    ي ـ و مردانX   ك  ي ـ وY  از .  دارنـد
 X كرومـوزوم     از ينـسخه اضـاف   ك  ي ـكه مردان    آنجا

ده را يــب ديك كرومــوزوم آســيــندارنــد تــا نقــص 
 X وابـسته بـه كرومـوزوم        يهـا يماريشتر ب يبپوشانند ب 

اما چـرا مـردان بـه سـندرم         . نديا نم يمردان را مبتلا م   
 يحات احتمـال  ي از توض ـ  يك ـي شوند؟   يرتِ دچار نم  

 قبـل  MeCP2ك نـسخه از ژن  ياب ين است كه غ يا
  .  افراد مذكر كشنده باشدي تواند براياز تولد م

 ين عامـل در نـوع     يمحققان نشان داده اند كه هم ـ     
ن ي ـگر ا يسؤال د .  مصداق دارد  يمارين ب يموش مدل ا  

 شـوند، در    ي م RTTنان دچار سندرم    است كه چرا ز   
 آنهـا   X ي از كروموزومها  يكي شود   يكه گمان م  يحال

                                                           
1- progressive neurodevelopmental disorder  
2 - reduced muscle tone 
3 - wringing hand movements 
4 - autistic-like behavior 

ل ي ـن اسـت كـه احتمـالاً بـه دل         يپاسخ ا .  باشد يعيطب
ن سـندرم   ي ـگـر آنهـا ا    ي د Xرفعال بودن كروموزوم    يغ

 ـ ي كند و همانطور كه م     يبروز م  م در هـر سـلول      ي دان
 از  يكي ي و بصورت تصادف   يندي فرا ي ط يعيبطور طب 

  . شوديرفعال مي غX يوموزومهاكر

 شود نسخه سـالم و  ي كه باعث م ين نقص جزئ  يا
 ي سلولها فعال و در برخ ـ     ي در برخ  MeCP2 يعيطب
رفعال باشد، به دختران مبتلا بـه سـندرم رتِ          يگر غ يد

ه ي در خلال دوره اول    يعيشانس زنده ماندن و رشد طب     
 MeCP2  شـود يگمـان م ـ .  دهـد يت را م ـي ـطفول

 كنـد كـد     ين ژن در سلول را كنترل م      اي كه ب  ينيپروتئ

 (A ــاتني ) S2 و S1(شــجرنامه دو نفــر خــواهر ن
ه ناقـل سـندرم     مبتلا به سندرم رِت و مادرشـان ك ـ       

  ).M(است 
(B ژل حساس به ساختار  الكتروفورز(CSGE) 

 (Conformation-sensitive gel 
electrophoresis) 

در هـر دو خـواهر      ) فلـش (كه در آن بانـد اضـافي        
 اين بانـد    (M)ناتني ديده مي شود، و در مادرشان        

احتمال دارد كه مادر، كه طبيعي است،       . وجود ندارد 
ق جهش لايه زاياي تخمك خـود       بيماري را از طري   

ــه توســط ســاير   ــران انتقــال داده باشــد، ن ــه دخت ب
  .سلولهاي بدن خود

 :برگرفته و با اجازه از
Amir, R.E. et al. (1999) Nature 
Genetics 23, 185-188. 
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ن ي ـسم عمـل ا ي ـست مكاني ـهرچند مـشخص ن  . دينما
ن ين پـروتئ  ي ـن رفتن ا  ي از ب  ين چگونه است ول   يپروتئ

 ـ ي تواند منجر به ب    يم  ي خاص ـ يش از حـد ژنهـا     يان ب
 يپ سندرم رتِ مـشخص م ـ     يگردد كه بصورت فنوت   

   .شود
دوارانـد  ي، پژوهـشگران ام MeCP2 بـا اكتـشاف  

ص ي كننـد كـه تـشخ   يطراح RTT يا را بريشيآزما
ش يص  سندرم پ   ي را فراهم آورده، تشخ    يماريع ب يسر

ت به درمـان    ير ساخته و درنها   ياز تولد فرد را امكانپذ    
  .  كمك كنديماري بيش از بروز علامتهايپ

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

 سترسي دمراجع مهم و قابل
 

  مراجع توالي ژن
Genome view see gene locations 
Entrez Gene collection of gene-related information 
BLink [www.ncbi.nlm.nih.gov/sutils/blink.cgi?pid=4826830&org=1] related sequences in 
different organisms 

  مراجع متون
Research articles online full text 
Books online books section 
OMIM catalog of human genes and disorders 

  
 مراجع شبكه اينترنت

Information Sheet [www.ninds.nih.gov/health_and_medical/disorders/rett_doc.htm] from the 
National Institute of Neurological 
Disorders and Stroke, NIH 
International Rett Syndrome Association [www.rettsyndrome.org/] support and information 
for families 
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  يزوفروني، شي جنون جوانيماريب
 (Schizophrenia) 

ه عمرشان  نفر در طول دور100 نفر از 1حدود 
 كه با يماري بيعني گردند، ي ميزوفرنيمبتلا به ش

.  گرددي مشخص م2هايالپردازي و خ1حالت توهمات
 ين جواني معمولاً در دوره آخر سنين علائميچن

 يانساليشروع شده و به دفعات در خلال دوره م
 ي را به معضليمارين بي تواند ايبازگشت داشته كه م

شغل او و روابط  فرد مثل يط زندگي شرايبرا
  .گران مبدل سازدي او با ديشخص

 ناشناخته است، اما احتمالاً به يزوفرونيعلت ش
ن ي در بروز اي فرد نقش مهمDNA رسد كه ينظر م

 يمطالعات انجام شده رو.  داشته باشديماريب
 از يكي دهد كه چنانچه ي همسان نشان ميدوقلوها
انس ش% 50گر ي داشته باشد، فرد ديزوفرنيآنها ش

 خواهد داشت، كه يمارين بي ابتلا به اي برايشتريب
 يرهايت هر دو متغي از اهمين موضوع حاكيا

 و مواجهه با استرس، و ي مثل روابط خانوادگيطيمح
ل مبتلا به يك فامي مثل داشتن يكي ژنتيفاكتورها

  . استيماريب
ش شانس ابتلاء فرد به ي ازژنها در افزاياريبس

 Dysbindin كه شامل ژن ل هستند،ي دخيزوفرنيش

(DTNBP1) و Neuregulin 1 (NRG1)ي م 
 ژنوم به منظور يجالب است كه، هنگام بررس. گردند

 مرتبط باشند، يزوفرني كه احتمالاً با شيافتن نواحي
 ي دو قطبيماري شوند كه با بيافت مي ي مشابهينواح

 3يشي روان پريكه تحت عنوان افسردگ( مرتبط اند 
 از جنبه يمارين دو بياگر ا).  شوديز شناخته مين

 شوند، احتمال دارد ي را شامل ميكساني خطر يكيژنت
. ز گرددي نيماري باعث بروز هر دو بيعلت مشابه

                                                           
1 - Delusions  
2 - Hallucinations 
3 - Manic depression  

ت به ما ي تواند در نهاي ميين راهنماهاي چنيريگيپ
ك درمان ي را، هر چند يكمك كند تا درمان بهتر

ر يا ساي يزوفرني شيماري بي نباشد، برايقطع
  .ميدا كني پي روانيهايماريب

     
  

  

  

  

  

  

  

  

  
MRI بالغ و مذكر( دوقلوهاي تك تخمي(  

  
         مبتلا به شيزوفرني      غير مبتلا به شيزوفرني

  
انهاي قرمز يكي از بطنهاي مغزي را نشان مي دهند پيك

). نخاعي پر شده است-يعني فضاي كه با مايع مغزي(
دقت كنيد كه چگونه بطن مغزي در فرد مبتلا به شيزوفرني 

 اين يكي از يافته هاي معمول در -بزرگتر شده است
.  شيزوفرني است، حتي هنگامي كه بيمار تحت درمان است
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انسته است بيماري نقص ايمنـي مركـب و         ژن درماني تو  
شديد را كه ناشي از حـذف يـك آنـزيم بنـام آدنـوزين               

  .دآميناز است درمان كند
  :با تشكر، بخاطر تصوير از

National Cancer Institute. 

  دي مركب و شديمنينقص ا
(Severe combined immunodeficiency 
or SCID) 

 ي شامل گروه  SCIDا  ي دي مركب و شد   يمنينقص ا 
 ي اوقـات كـشنده و مـادرزاد       يگاه ،از اختلالات نادر  

 هـر گونـه   ا بـدون    ي ـز  ي نـاچ  يمنيهستند كه با پاسخ ا    
 ينمــا . گردنــدي مــ مــشخصيمنــيستم ايــ سپاســخ

 يمـار ي كـه عمـدتا تحـت عنـوان ب         SCIDمشخص  
 نقص در گلبـول   شود شاملي شناخته م 1يجسم حباب 

 يم )B و T يت ها يلنفوس( شده   يد تخصص ي سف يها
 يمدر صورت سالم بودن     ن سلولها   ياكه  يدرحالباشد  

ــستند ــا  توان ــرد را در برابــر عفونته  ،يروســي وي ف
در واقـع بـدون   .  محافظـت كننـد    ي، و قارچ  ييايباكتر

 مـستعد   SCIDمـاران   ي كارآمـد ب   يمن ـيستم ا يك س ي
ت و آبله   ي، مننژ هي مثل ذات الر   ي عودكننده ا  يعفونتها
شان ي ـهستند و ممكن است در سال اول زندگ        2مرغان

درمـان   ،يمـار ين ب ي ا يت تهاجم يبا وجود ماه   .رنديبم
 يونـد مغزاسـتخوان و سـلولها      ي مثـل پ   يدي ـ جد يها
 را درمان   SCIDماران  ي از ب  %80 حدود   يزي چ ياديبن
  .كند يم

بـا  ي هستند كـه تقر    ي ارث SCID يهايماريتمام انواع ب  
 ي م ـ X بـه كرومـوزوم       وابسته SCID از موارد    يمين

 يمــاريب. رســند ي از مــادر بــه ارث مــيعنــيد؛ نباشــ
SCID    وابسته به X ي در ژن گامـا    ي از جهـش   ي ناش 

ر واحـد  ي ـ كه ز  است) IL2RG (2ن  ينترلوكيرنده ا يگ
 از انواع مختلـف     ي را، كه جزئ   ي معمول يره گاما يزنج
  . دهديل ميتشك ن است،ينترلوكي ايرنده هايگ

IL2RG ام داخــل يــ انتقــال پي از ملكــول هــايكــي
بروز جهش   .كند ي فعال م  Jak3 مهم را به نام      يسلول
ــه رو ،Jak3در  ــوزوم يك ــرار دارد،19 كروم ــ  ق  يم

ه رنـد يبروز نقـص در گ     . گردد SCIDتواند منجر به    
                                                           
1 - "bubble boy" disease 
2 - chicken pox 

ــوكي ايهــا ــوكي ايرهاي و مــسينينترل  مــانع از ينينترل
 در  يدي ـ كه نقـش كل    T يت ها يح لنفوس يتكامل صح 

ر يم سـا  ي و تنظ ـ  ي عوامل مهاجم و فعال ساز     ييشناسا
  .گردد ي دارند ميمنيستم اي سيسلولها

ــت د ــز يدر حال ــدان آن ــر فق ــوزيگ ــاز ين دآميم آدن ن
)ADA(3،   20 كرومـوزوم    ي كه رو  يله ژن يكه به وس 
 ي م SCID از   يگريشود منجر به نوع د     يت كد م  اس

م ين آنز ي ا ي است كه سوبستراها   ين بدان معن  يا .گردد
 نابـالغ   يدي لنفوئ يسلولها .شوند يدر سلول انباشته م   

 ين سوبستراهاي ايژه به اثرات سم ي به و  يمنيستم ا يس
تواننـد بـه     يكـه نم ـ  ياستفاده نشده حساس اند، بطور    

ن اسـت كـه     ي ـن حالت ا  يا از اثرات    يكي .بلوغ برسند 
ا بطـور   يف شده   يدا تضع ي فرد مبتلا شد   يمنيستم ا يس

  .رود ين ميكامل از ب

                                                           
3 - The enzyme adenosine deaminase (ADA) 
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قـات  ينـه تحق  يدواركننـده در زم   ي ام يشرفتهاي ـعمده پ 

 ي بر نمونـه مـوش هـا       SCIDد  ي جد ي درمانها يرو
SCID1    ين نوع موشها حامل ژنهـا     ي متمركز اند كه ا 

 IL2RG و   ADA،JAK3 از جملـه     يناقص مختلف 
ن امكان وجود دارد كه بتوان    يدر حال حاضر ا    .تندهس

 مختـل كــردن  يبـات بـدن انـسان بـرا    ي تركياز برخ ـ
ن نـوع   ي ـكه ا ي موش استفاده نمود، بطور    يمنيستم ا يس
ستم ي ـ س ي مطالعه رو  يد برا يار مف ي بس ي مدل ،واناتيح
 يست پزشـك  ي ـقـات ز  يمـار در تحق   ي و ب  يعي طب يمنيا

  .هستند
  

  

  

  

  

                                                           
 

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

 سترسي دمراجع مهم و قابل
 

  مراجع توالي ژن
Genome view see gene locations 
Entrez Gene collection of gene-related information 
BLink [www.ncbi.nlm.nih.gov/sutils/blink.cgi?pid=4557681&org=1] related sequences in 
different organisms 

  مراجع متون
Research articles online full text 
Books online books section 
OMIM catalog of human genes and disorders 

 رنتاينت شبكه مراجع
SCID Factsheet [www.niaid.nih.gov/factsheets/pid.htm] from the National Institute of Allergy 
and Infectious Diseases, National Institutes of Health 
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 ژن  DNA بـا مولكـول    SMN1 ژن   DNAمولكول  
SMN2       ايـن تعـويض    .   در يك تك باز تفاوت دارد

 ژن بطـور    7گزون شـماره    تك باز اجازه نمي دهد تا ا      
لـذا فقـدان    .  حاصله جـاي بگيـرد     mRNAپايدار در   

 داراي طول كامل منـتج      SMN1مقادير كافي پروتئين  
  . مي گرددSMAبه بيماري 

  :برگرفته و با اجازه از
Monani, UR, et al. (2000) Human 
molecular Genetics 9(16): 2451-7.   

  يعضلان-ينخاع يآتروف

 (Spinal muscular atrophy) 
 نخاع و فلـج عـضلات كـه         ي حركت ينرونهامرگ  

 ي آتروف ـ يمـار ي از ب  ي دهد شاخص  يمتعاقب آن رخ م   
 يمـار ين ب ي ـ ا  باشـد؛  ي م ـ (SMA) يعضلان-ينخاع
ن يعتري اسـت كـه شـا      يعـضلان -ي عارضه عصب  ينوع

 ي محـسوب م ـ   ي مرگ در دوران كـودك     يكيعلت ژنت 
 از نـوع    SMA عارضـه     سـن شـروع و شـدت       .شود

 يمــاري بIكــه نــوع  (1يآغازشــونده در دوران نــوزاد
 ييو منجر به مرگ زودرس نوزاد در اثر نارسـا         ) است
ف تـر آن كـه از دوره        ي ـع خف انـو ا شود تا    ي م يتنفس
د و در افـراد مبـتلا شـاخص         ن شـو  ي شروع م  2يجوان
 كـه   ي، و افـراد   )IIنـوع   ( كاهش دارد    يد به زندگ  يام

  .  ر استيمتغ) III و IIانواع (ستند ي نقادر به راه رفتن

ازمند وقوع جهش در    ي ن يمارين ب يان شدن ژن ا   يب
اسـت  3 (SMN1) يهردو آلل ژن بقاء نورون حركت ـ     

ن امر باعث شده    ي قرار دارد، و ا    5 كروموزوم   يكه رو 
 . نـوع عارضـه اتـوزوم مغلـوب باشـد          يمـار ين ب يتا ا 

 SMN1 حـذف در ژن      يمشخصاً جهشها در اثر نوع    
 ي از ژنهـا   يكي با   SMN1 كه ژن    يا موقع يتند و   هس
 شــود يده مــيــ نامSMN2بــاً مــشابه خــود كــه يتقر
 كروموزوم ي هم روSMN2ن ژن ين گردد؛ ايگزيجا
ن ي پـروتئ  SMN2 و   SMN1هردو ژن    . قرار دارد  5
 ـ   ي را كد م   يكساني ن ي پـروتئ  SMN1 ژن   ي كننـد ول

 نوع نـاقص    SMN2كه ژن   ي سازد درحال  يكامل را م  
د ين كامل را تول   ي از پروتئ  يزيباً ناچ ير تقر يقادبعلاوه م 

ــ. كنــديمــ  در هــردو نــسخه ژن ي وقــوع حــذف ژن
SMN1    منجر بهSMA نوع I كـه  ي شـود، درحال   ي م

                                                           
1 - infantile onset form 
2 - juvenile onset forms 
3 - survival motor neuron gene (SMN1) 

 ي رخ م ـ  ي معمـولاً مـوقع    SMAف تر   ي خف يشكلها
، و در    گـردد  SMN1ن  يگزي جـا  SMN2دهند كـه    

 .ابنــديش ي افــزاSMN2 يجــه تعــداد نــسخه هــاينت
 داشته  SMN2 ي ژنها يشتريداد ب هرقدر فرد مبتلا تع   

 طـول كامـل     ي دارا ين هـا  ي پروتئ يشتريباشد، تعدا ب  
ف ي ـ خف يمـار يجه فرم ب  يساخته خواهند شد، و در نت     

ــود  ــد ب ــر خواه ــيپروتئ.ت ــه توســط ين  و SMN1 ك
SMN2  شـود، و مـشخص شـده كـه نقـش            ي كد م 

 ي دارد، در تمــام ســلولهاmRNAد يــ در تولياتي ـح
 ـ   يان م ـ يبدن ب  اد در  ي ـ ز يل ـيار خ  بـه مقـد    ي شـود ول

  . شوديافت مي نخاع ي حركتينورونها
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 ي كـه رو   ي مطالعـات  يط ـ SMN1اكنون عملكرد   
مـورد   1 شده اند  يكي ژنت ي كه دستكار  ييرت و موشها  

ن ي ـ ايي رود كـه شناسـا  ين م آد  ي ام . قرار دارد  يبررس
 شود  يت منجر به درمان   ين و عملكرد آن در نها     يپروتئ

 بتواند در كنترل    يكيژنتشات  يكه احتمالاً در كنار آزما    
  .   كمك كننده باشدSMAوع و شدت يش

  

  

  
  

  

  

  

                                                           
1 - transgenic mice 

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

 سترسي دمراجع مهم و قابل
 

  لي ژنمراجع توا
Genome view see gene locations 
Entrez Gene collection of gene-related information 
BLink [www.ncbi.nlm.nih.gov/sutils/blink.cgi?pid=4507091&org=1] related sequences in 
different organisms 

  مراجع متون
Research articles online full text 
Books online books section 
OMIM catalog of human genes and disorders 

 اينترنت شبكه مراجع
Spinal Muscular Atrophy Foundation [www.smafoundation.org] raises funds for SMA research 
Families of Spinal Muscular Atrophy [www.fsma.org/] supports families affected by SMA 
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  يز مغ– ي نخاعيآتاكس
(Spinocerebellar ataxia)  

، كه چند نوع يمغز -ي نخاعيافراد مبتلا به آتاكس
ه ي و مغز شده، در پايب طناب عصبياست، دچار تخر

 ي شكاف كوچك1شه مغزي آنها، پشت ريزتوده مغ
 ي حفظ تعادل حركتيت مغز برايقابل.  شوديجاد ميا

 wasting)كه ناكارآمد شدن ي خورد بطوريبهم م

away)منجر به از دست ياتين مركز كنترل حي ا 
ز ي نخاع نيآتروف.  گردديت ملا عضيرفتن هماهنگ

  . تواند منجر به تشنج گردديم
-ي نخاعيواع آتاكس درتمام انيص اصليتشخ

.  استCAG ي تواليش تعداد تكرارهاي افزايمغز
، 2 شكنندهXه به سندرم ي شبيمارين بين نظر ايازا
ك است، كه يوتوني ميستروفي و د3نگتوني هانتيماريب

 سه ي هاي تواليها تعداد تكرارهايمارين بيدر تمام ا
 يدر مورد آتاكس. اد شده استيك ژن زيگانه 
 ي روSCA1 يعني، ژن آن، I نوع يمغز-ينخاع

ن ژن ي اينيفراورده پروتئ.  شوديافت مي 6كروموزوم 
ataxin-1تكرار ي نام دارد و بسته به اندازه توال 

  .ز متفاوت استين نين پروتئي، انازه اCAGشونده 
 ي انـسان  ataxin-1ن  ي پـروتئ  4ك نوع ژن همانند   ي

 كرومـوزوم  ي شده است كه به جـا    ييدر موش شناسا  
ن ين دو پــروتئيــا. باشــدي م13رومــوزوم  كي رو6
ه به هـم هـستند بـه جـز          ي شب يليخ)  و موش  يانسان(
 ي تـوال  يكـه بـرا   (ن  ي گلوتام ينكه در موش جزء پل    يا

 ـ )  شـود  ي كـد م ـ   CAG يتكرار ن ي ـن رفتـه و ا   ياز ب
 عملكـرد  ين جزء براي از آن است كه ايموضوع حاك 

  .ستي نيضرور ن در موشي پروتئيعيطب

  
                                                           
1 - the brain stem 
2 - fragile-X syndrome 
3 - Huntington disease 
4 - homolog 

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

 

 
 
 

ب مغز منجربه ازدست رفتن توانايي حفظ تخري
 مغزي مي –تعادل بيمار به دليل آتروفي نخاعي 

  :تصوير اقتباس از. شود
Kevin Robert and Robert Schmidt, 
Washington University, St. Louis, 
Mo, USA 
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 سترسي دمراجع مهم و قابل
 

  مراجع توالي ژن
Genome view see gene locations 
Entrez Gene collection of gene-related information 
BLink [www.ncbi.nlm.nih.gov/sutils/blink.cgi?pid=4506793&org=1] related sequences in 
different organisms 

 مراجع متون
Research articles online full text 
Books online books section 
OMIM catalog of human genes and disorders 

 مراجع شبكه اينترنت
Fact sheet [www.ninds.nih.gov/health_and_medical/disorders/opca_doc.htm] from the 
National Institute of Neurological Disorders and Stroke, NIH 
The National Ataxia Foundation [www.ataxia.org/] supporting research into hereditary ataxia 
GeneClinics [http://www.geneclinics.org/profiles/sca1/index.html] a medical genetics 
resource 
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 تين جنسييتع

(SRY: Sex determination)   
ن ير درك ايلاد در مسي قبل از م355انسان از سال    

  1تي دو شكل شـدن جنـس      يموضوع بوده كه چگونگ   
در آن روزگاران ارسـطو معتقـد بـود،         . دين نما ييرا تع 

 2يع من ـ ي مـا  ين دو جـنس مربـوط بـه دمـا         يتفاوت ب 
 گرم فـرد مـذكر در       يع من يما:  اسـت  يكيهنگام نزد 

 ـ      يع من ي كه ما  يحال  . سـازد  ي سرد فرد مؤنـث را م
شتر ي ـ ب يخوشبختانه الان مـا نـسبت بـه گذشـته كم ـ          

ت ين جنـس  يـي  كه موجـب تع    يدرباره اتفاقات مولكول  
 . مي داني شوند، ميم

 (XX) دارد   Xك خانم دوتا كروموزوم     يمعمولاً  
با . (XY) دارد Yك ي و Xك كروموزوم يك آقا   يو  
ات افراد مذكر و    ي مواقع هم خصوص   ين وجود برخ  يا

ك فـرد   يات افراد مؤنث ممكن است در       يهم خصوص 
 ي و مـرد   XY يوجود داشته باشند و ممكن است زن      

XX ين افـراد  ي انجام شده در چن    ي ها يبررس.  باشد 
ت ين جنـس  يـي  مولكولهـا در تع    ينشان داده است برخ   

ل ي تشك يرا، كه ب  SRYنقش دارند، و شامل مولكول      
  . شوندزيت است نيضه ها حائز اهميب

SRY)     ت ين جنـس  ييه تع يكه برگرفته از كلمه ناح
 در درون   .قرار دارد Y كروموزوم   يرو)  است Y3ژن  

ن يده و بـا چن ـ    ي چـسب  DNA به   SRYه  يسلول، ناح 
 ي م ـ DNAد شـكل    ي باعث بهم خـوردن شـد      يعمل
 و  DNAات  ير خـصوص  يي ـن اتفاق باعـث تغ    يا. شود

ضه هـا  ي ـل بي از ژنها و تشك   يان تعداد ير ب يياحتمالاً تغ 
 Y كـه فاقـد كرومـوزوم        XXشتر مردان   يب.  شود يم

 يك ـي يرو را   SRYه  يك نسخه از ناح   يهنوز  هستند  
ن نـسخه   ي درواقع هم  .دارند خود   X ياز كروموزومها 
 يات مردانه را در آنها بارز م      ي خصوص ياست كه برخ  

                                                           
1 - sexual dimorphism 
2 - semen 
3 - sex-determining region Ygene 

 ي بـاق  Y ن كرومـوزوم  يا اما به هرحال ازآنجا كه       .كند
ات ي شود لذا خـصوص    ي ناكارآمد م  ياديتاحد ز مانده  
    .ابندي ي به شكل معمول بروز نميه جنسيثانو

 SRY مـشابه    ي انـسان  SRY چـون ژن     يرفطاز  
 تـوان در مـوش      ي را م ـ  SRY از   يموش است، مـدل   

 يين و شناسـا   يـي ژه در تع  ين موضوع بـو   ي ا .جاد كرد يا
ن يـي عنـد ت  ير ژنهـا در فرا    ي بـا سـا    SRYتعاملات ژن   

   . باشديت ميت مذكر حائز اهميجنس

  
  
  
  

  

  

  

  

 
بـه  ) كه به رنگ زد نشان داده شده اسـت         (SRYژن  

DNA     كه به رنـگ صـورتي نـشان        ( متصل مي شود
بـا چنـين    . و شكل آنرا بهم مي ريزد     ) داده شده است  

ي ديگري را كـه تكامـل       عملي، اين ژن مي تواند ژنها     
  .بيضه ها را كنترل مي كنند تنظيم نمايد
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  ري ي تانژيماريب
 (Tangier disease, TD) 

 اختلال در انتقال كلسترول ير نوعي ي تانژيماريب
ر دور افتاده ياست كه نام آن برگرفته از نام جزا

Tangierرون از سواحل ي برين جزايا.  است
ك ين بار در ي اولTD يماريب. ا قرار دارندينيرجيو

 يره با علامت لوزه هاين جزي ساله از ساكن5فرد 
ن با يپوپروتئين لي پائيلي رنگ، غلظت خينارنج
ن ي ساله از ساكن5ك فرد ين بار در ي بالا  اوليچگال
 رنگ، غلظت ي نارنجيره با علامت لوزه هايجز
ا ي (HDL) 1 بالاين با چگاليپروتئپوين لي پائيليخ

 كبد و يهمان كلسترول خوب، و ابتلاء به بزرگ
  .ص داده شديطحال تشخ

TDژن ي در اثر جهشها ABC1)  جعبه اتصال
ژن . دهدي رخ م9q31 كروموزوم ي روATP(2به 

ABC1شود كه به سلولها ي كد ميني پروتئي برا 
 خود را از دست ي كند تا كلسترول اضافيكمك م

 HDLن كلسترول توسط ذرات يسپس ا.دهندب
 ي شود و به كبد انتقال ميموجود در خون برداشت م

 استفاده مجدد در سراسر يابد تا كبد بتواند آنرا براي
 ي نمTDافراد مبتلا به . ردي بدن بكار گيسلولها

ن ي سلولها را حذف كنند و ايتوانند كلسترول اضاف
 اعضاء از ريامر منجر به پر شدن لوزه ها و سا

  . گردديكلسترول م
 تواند ين ژن مهم انتقال كلسترول مي اييشناسا

 و HDLن غلظت يبه درك بهتر ارتباط معكوس ب
ن علل ي از مهمتريكي كه ي عروق كرونريماريب

 يم. كا است منجر گردديالات متحده آمريمرگ در ا
 را HDL ساخت كه غلظت يدي جديتوان داروها

ماران مبتلا ي نه تنها به بييوهان داريكنترل كنند و چن

                                                           
1 - high density lipoprotein (HDL) 
2 - ATP binding cassette 

 كه مبتلا به ي افرادي كنند بلكه  براي كمك مTDبه 
 HDL3 يلي مثل نقص  فاميعتري شايهايماريب

ن موضوع در واقع يا. د خواهند بوديز مفيهستند ن
 دهد ي است كه نشان مي مواردي برايمثال خوب

 ي نادر گاهيماريك بي يقات رويچطور انجام تحق
  .د باشديعتر مفي شايهايماري بيتواند برا ياوقات م

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

                                                           
3 - familial HDL deficiency 

 
(A) در سلولهاي طبيعي ABC1 به خروج كلسترول 

از سلول كمك مي كند و بعد اين كسترول با 
يپيد كم، كه از  حاوي لApo-A1ليپوپروتئين 

 آمده تركيب مي (HDL)ليپوپروتئين با چگالي بالا 
 ليپيدهاي بيشتري را از ليپوپروتئينهاي با HDL.شود

 (VLDL) و با چگالي خيلي كم (LDL)چگالي كم 
برداشت نموده و كلسترول را به كبد منتقل مي كند و در 

  . آنجا تحت فرايندهايي قرار مي گيرند
 

 

  
(B)نژي ير، جهشهاي ژن در بيماري تاABC1 باعث 

  .تجمع كلسترول در سلولها مي شود
  : تصوير، با اجازه،  اقتباس از

Young and Fielding (1999) Nat Genet. 
Aug; 22(4): 316-8 
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 (Tay-Sachs disease)  ساكسي تيماريب

 است يكي اختلال متابولي ساكس نوعي تيماريب
شود و يده مي د1يان اشك نازيهوديكه عمدتاً در نژاد 

 ي تبار جنوب شرقي فرانسوي هاييالبته در كانادا
 ي جنوب غربCajunsه ي، درناحQuebecلت ايا
 در سراسر يگري ديتهاي و جمعLouisianaالت يا

 ي تيماريان ژن بيشدت ب.  شوديافت ميجهان 
 تواند از انواع دوره يساكس و سن شروع آن م

، 3ي، زوال عقل2 كه بصورت فلجيا جواني و ينوزاد
 و مرگ زودرس تا نوع مربوط به دوره يكور

ورت اختلال عملكرد نورونها  كه بصيبزرگسال
  .ر باشدي است متغ4وجنون
 اتوزوم مغلوب يماري بي ساكس نوعي تيماريب

ك ژن ي در هردو الل يياست كه در اثر بروز جهشها
(HEXA)ي رخ م15 كروموزوم ي رو 

- βم ي آنزيرواحد آلفاي است كه زي ژنHEXA.دهد
م  در ين آنزيا. دي نمايداز را كد مينيهگزوزآم

 ي بزرگ را مي كه ملكولهاييها و ارگانلهازوزوميل
افت يشكنند تا دوباره در سلول بكار گرفته شوند، 

 به Aدازينيهگزوزآم-βبطور معمول .  گردديم
 يدهايوزي كه تحت عنوان گانگلييدهايپيب ليتخر

GM2ي كند، اما در افراد مبتلا به تي هستند كمك م 
 كم يلينكه مقدار آن خيا ايم وجود ندارد يساكس آنز

 يدهايوزين امر منجر به تجمع گانگلياست، كه ا
GM2شرونده يب پيتخر.  شودي در نورونها م

 و درجه يماري بيزان گستردگي  بسته به م5نورونها
، كه خود آن به مقدار GM2 يدهايوزيتجمع گانگل

 فعال موجود در بدن فرد Aدازينيهگزوزآم-βم يآنز

                                                           
1 - Ashkenazi Jews 
2 - paralysis 
3 - dementia 
4 - neuron dysfunction and psychosis 
5 - The progressive neurodegeneration 

 يراد مبتلا به ت در افي مختلفي دارد، به شكلهايبستگ
  . شوديده ميساكس د

  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  

 يشگاهيك نوع موش بعنوان مدل آزمايامروزه 
نكه يل ايكن به دلي ساكس را بوجود آورده اند، ليت

ف ي ضعيرهاي مسي ساكس داراي دچار تيموشها
 هستند، GM2 يدهايوزيب گانگلي تخري برايگريد

 ي از تيواعدرمان ان.  باشديكاربرد آنها محدود م
جاد شده ي آن ايماري حالت بيساكس كه به تازگ

دها يوزي سنتز گانگليباشد، با استفاده از مهاركننده ها
زان گسترش ينكه ميل ايبه دل. دواركننده بوده استيام
 قبل از تولد مشخص يستم عصبي سيب هايآس
 ير درمانها براين نوع درمان وساي اييست، كارآين

ن نوع آن يعتريكه شا (ينوزادافراد مبتلا به نوع 
ل دشوار يدرواقع به دل.  باشديار محدود ميبس) است

 
تحت شرايط . GM2مدل متابوليسم گانگليوزيدهاي 

يزوزومهاي سلولهاي هگزوزآمينيداز در ل-βعادي 
عصبي گانگليوزيدهاي اضافي، كه جزئي از غشاء سلول 

  .عصبي هستند را مي شكند
، يك αيك زيرواحد:   اين آنزيم سه جزء دارد

در بيماري تي .  و يك زيرواحد فعال كنندهβزيرواحد
هگزوزآمينيداز فاقد عملكرد است -αساكس زيرواحد 

 در GM2هاي كه اين موضوع منجر به تجمع گانگلوزيد
  .ليزوزم و سمي شدن آنها براي ليزوزوم مي شود

  : تصوير با اجازه و اقتباس از
Chavany, C. and Jendoubi, M. (1998) 
Mol. Med. Today, 4: 158-165. 
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ك ي ساخت يمارين بي ايبودن عوارض نوع نوزاد
ن حال، يبا ا.  استي مؤثر كار دشواريعامل درمان

 ي ساكس كه در دوراني تيماري از بيگريانواع د
د است كه بتوانند ي دهند امي رخ ميراز دوره نوزاديغ

 در كنار برنامه يين درمانهايرمان پاسخ دهند و چنبه د
، كه يمي آنزي و غربالگرDNA ي غربالگريها

ن ي شوند، احتمالاً منتج به كنترل ايامروزه انجام م
   . خواهند شديماريب
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  (Thalassemia) يتالاسم
 اســت كــه در آن ي ارثــيمــاري بي نــوعيتالاســم

ن ي ـ نـام ا   . شـود  ي م ن دچار مشكل  يساخت هموگلوب 
ا آمـده  ي ـ دري به معنthalassa يونانيكلمه  از  يماريب

ن ين بار توسط محقق ـ   ي اول ي برا يمارين ب يرا ا ياست ز 
 يك ـي شـرح داده شـد كـه در نزد         ييتهايدر مورد جمع  

 كردنـد؛ امـا درواقـع       ي م يترانه زندگ ي مد ياي در يها
ز بوفـور   ي ـا ن يانـه و آس ـ   يقا، خاورم يدر آفر  يمارين ب يا

  .داردوجود 
 هستند  ي از اختلالات  ي ها شامل گروه   ياما تالاسم 

ص خون گرفتـه    ي قابل تشخ  يكه از اختلالات به سخت    
 . شـوند  ي م ـ ي كـشنده دسـته بنـد      ي هـا  يتا كم خون  
 ي پل ـ رهي ـن متشكل اسـت از دو زنج      ين بالغ يهموگلوب

بتـا   يدي ـ پپتيپلره ي و دو زنج(α chain) آلفا يديپپت
(β chain). ن يز ژن هموگلــوبدر واقــع دو نــسخه ا

 و  HBA1: كـه عبارتنـد از    ( آلفا در بدن وجود دارد      
HBA2(    كند،  يره آلفا را كد م    يك زنج ي، كه هركدام 

ــردو ژن رو ــوزوم يو ه ــد 16 كروم ــرار دارن  ژن . ق
 كنـد و    يره بتا را كـد م ـ     يزنج (HBB)ن بتا   يهموگلوب

  . قرار دارد11 كروموزوم يرو
ده ي ـا دره آلف ـي ـنقص ساخت زنج  آلفا   يدر تالاسم 

ف بـه   ي ضع يلي بتا خ  ي اضاف يره ها ي لذا زنج  . شود يم
 شود تـا    ين امر باعث م   ي شوند و ا   يژن متصل م  ياكس

ژن يكمبود اكس (ژن به بافتها برسد     يز اكس يبه مقدار ناچ  
 كمبــود ي در بتــا تالاســميبطــور مــشابه. )1در خــون

 ينهـا ي لـذا هموگلوب   .ره بتـا وجـود دارد     يساخت زنج 
 جمـع شـده و      قرمـز  يگلبولها در درون    ي اضاف يآلفا

 كـم   ين حالت منجر به نـوع     يند، كه ا  ي نما يرسوب م 
ن ي ـ در افـراد مبـتلا بـه ا        . شود يد م يار شد ي بس يخون

                                                           
1 - hypoxemia 

 قرمـز   يگلبولهـا را  يود ز ش يم طحال بزرگ    يتالاسم
  . داردي برميطيان خون محيخراب شده را از جر

 HBA2 و   HBA1 ي در ژنهـا   يوقوع حذف ژن  
 . دهد ي را بخود اختصاص م    يمتالاسآلفا  شتر موارد   يب

نكه چه تعداد   ي دارد به ا   ي بستگ يشدت علائم تالاسم  
ا ي ـك ي ـ از دست رفـتن  .ن ژنها از دست رفته اند ياز ا 

 اسـت،   ينين ژنها معمـولاً فاقـد علائـم بـال         يدوتا از ا  
ن يكه حذف هر چهار ژن منجر بـه مـرگ جن ـ          يدرحال

  . شوديقبل از تولد م
 جود دارند كه   نوع جهش و   100ش از   يبرعكس، ب 

 حــذف ي كننــد، و جهــشهاير مــيــ درگرا HBB ژن
و  mRNA(2(ش  يراي و يجهشها . نادراند )كامل ژن (

 ي رخ م ـ  HBBه پرومـوتر ژن     ي ـ كه در ناح   ييجهشها
 حذف كامل   ينكه به جا  يل دارند به ا   يشتر تما يدهند ب 
 و  زان ساخت آنرا كاهش دهنـد     ين، م يگلوب-ره بتا يزنج
 . كننـد  يجاد م ي را ا  يرف ت ي خف يماريب ب ين ترت يبه ا 

 4ر قالب خوانـدن   يي تغ يو جهشها  3ي معن ي ب يجهشها
 ينيگلوب-ره بتا يچ زنج ين دارند كه ه   يل به ا  يشتر تما يب

 ي م ـ يدتري شـد  يمـار يساخته نشود و لذا منجر بـه ب       
  .شوند

د را بـا اسـتفاده از       ي شـد  يدر حال حاضر، تالاسم   
 هـم بـا اسـتفاده از        يزيو در موارد نـاچ     5انتقال خون 

 البتـه در    .ندي نما ي درمان م  6وند مغز استخوان  يوش پ ر
 يز به منظور بررس   ي موش ن  ي مدلها يمطالعات پژوهش 

  . باشنديد مي مفي ژن درمانيروشها
 

  

  
                                                           
2 - Splice mutations 
3 - Nonsense mutations 
4 - frameshift mutations 
5 - blood transfusions 
6 - Bone marrow transplantation. 
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 داراي دو زنجيـر آلفـا و دو         (HbA)هموگلوبين بالغين   

در تالاسمي نقص ساخت زنجيره آلفا يا       . زنجير بتا است  
علائم بيمـاري فقـط در اثـر مقـادير كـم            . بتا وجود دارد  

HbA             نيستند بلكه همچنين در اثـر مقـادير نـسبتاً زيـاد 
  .  ساخت آن ادامه داردزنجيره اي است كه

 سترسيدمراجع مهم و قابل
 

  مراجع توالي ژن
Genome view see gene locations 
Entrez Gene collection of gene-related information 
BLink α-chain [www.ncbi.nlm.nih.gov/sutils/blink.cgi?pid=122412&org=1[ 
BLink β-chain [www.ncbi.nlm.nih.gov/sutils/blink.cgi?pid=4504349&all=1] related 
sequences in different organisms 

  مراجع متون
Research articles online full text 
Books online books section 
OMIM catalog of human genes and disorders 

  مراجع شبكه اينترنت
Cooley's Anemia Foundation [www.cooleysanemia.org/]Further information for patients 
and families 
Thalassemia.Com [www.thalassemia.com]Further information for patients and health care 
workers  



 ژنها و بيماريها

 

183

  P53ن مهاركننده توموريپروتئ
(The p53 tumor suppressor protein) 

وبگر  ژن ســرك ي، نــوعRb ماننــد ژن P53ژن 
ل ي عملكـرد آن باعـث مهـار تـشك         يعنيتومور است،   

 فعـال از    يك كپ ـ ي فقط   ياگر شخص .  شود يتومور م 
ــدP53ژن  ــرد، در دوره  ي را از والـ ــه ارث ببـ نش بـ
 بافتهـا   ي مستعد ابـتلاء بـه سـرطان در برخ ـ         يانساليم

-Liن حالت نادر اسـت و بـه سـندرم           يا. خواهد بود 

Fraumeni  شتر يدر بن وجود  يبا ا .  باشد ي معروف م
 يافت م ي P53ن  يانواع تومورها بروز جهش در پروتئ     

 يع مولكــولي از وقـا يده ايــچي پيشـود و بــا شـبكه   
ل تومـور   يت منجر به تشك   ي باشد كه در نها    يمرتبط م 

  . گردديم
گــاه ين جايــي تع17 كرومــوزوم ي  رو P53 ژن 

 بانـد  DNAدرون سلول به P53 نيپروتئ. شده است
 ـ   يشود و ا  يم  ي را بـرا   يگـر يه خـود ژن د    ن امر به نوب

 كنـد كـه بـا    يك م ـي تحر P21 به نامينيد پروتئيتول
 ي واكـنش م ـ   (cdk2) يم سـلول  ين تقـس  ي پروتئ ينوع
 شود سـلول  يب مي تركcdk2 با  P21 كه   يوقت. دهد
.  گـردد  يم سلول ي تقس ي بعد ي تواند وارد مرحله     ينم

  بـا ي تواند اتصال قويافته نمي جهش P53 نيپروتئ

DNA  ن  يجـه پـروتئ   يد و در نت    داشته باشP21   قـادر 
م ي تقـس  يام توقـف بـرا    ي ـك پ ينخواهد بود بصورت    

ر قابل  ين سلولها به صورت غ    يبنابرا.  عمل كند  يسلول
ل يل تومورتــشكي شــوند و تــشكيم مــيكنتــرل تقــس

  .دهنديم
در واقع با كمك و با اسـتفاده از مـوش كـه مـدل      

 تــوان از ي ســرطان انــسان اســت و مــي بــرايمناســب
 در آنهـا اسـتفاده نمـود         1ناكارآمد كـردن ژن    يروشها
 بافتهــا مــشخص ي رشــد ســرطانيسم مولكــوليــمكان
 از اطلاعـات در  يعيامروزه حجـم وس ـ . ده است يگرد

                                                           
1 - gene knockout techniques 

 و نحوه P53  عملكرد نرمال ي جنبه هايمورد همه 
 در دسـترس اسـت،      ي انسان يان جهش در سرطانها   يب

 ي سـرطان هـا    يـي  زا يمـار ي آنرا در ب   يديكه نقش كل  
فقط P53  واضح است كه . دي نماي منعكس مينانسا
ل ي اسـت كـه منجـر بـه تـشك          يعي از شبكه وقا   يجزئ

  . شوديتومور م
  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

 
 كه )آبي روشن ( P53 ساختارناحيه مركزي پروتئين

 تا از شـايعترين   6. است) آبي تيره( DNA متصل به 
جهـشهاي سـرطانهاي انـساني بـه     اسيدهاي آمينـه در     

همـه ايـن واحـد هـاي        . رنگ زرد نشان داده شده اند     
مهـم    DNA بـه P53 آمينواسيدي براي بانـد شـدن   

  .هستند
  : برگرفته و با تشكر ويژه از

Cho, Y., et al. (1994) Science, 256, 
346-355. 
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 سترسي دمراجع مهم و قابل
 

  مراجع توالي ژن
Genome view see gene locations 
Entrez Gene collection of gene-related information 
BLink [www.ncbi.nlm.nih.gov/sutils/blink.cgi?pid=8400738&org=1] related sequences in 
different organisms 

  مراجع متون
Research articles online full text 
Books online books section 
OMIM catalog of human genes and disorders 

 اينترنت شبكه مراجع
CancerNet [cancernet.nci.nih.gov/] from the National Cancer Institute, NIH 
Oncolink [oncolink.upenn.edu/] comprehensive cancer information from the University of 
Pennsylvania 
American Cancer Society [www.cancer.org] research and patient support 
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 ∗ بافتي سفت شدن غده ايماريب

(Tuberous sclerosis) 
 Tuberousاي بافت ي سفت شدن غده ايماريب

sclerosisجاد عقده يكه با ا است ي ارثيماي بي  نوع
ا يه يم در مغز و شبكي خوش خي شبه توموريها
ا عقب ي، تشنج يعات پوستين دو بافت، ضاي از ايكي

 يا هردو حالت با هم مشخص مي ي ذهنيافتادگ
ا ي ي برخيمارين بيممكن است افرا مبتلا به ا. گردد
 داشته ين علائم را با درجات شدت مختلفيتمام ا
  .باشند

 Tuberous sclerosis ي برايگاه ژنيدو جا
، و 9 كروموزم ي روTSC1:  شده استييشناسا

TSC2د ي سال طول كش4حدود . 16 كروموزم ي رو
 9 كروموزم TSC1ه يك ژن خاص را از ناحيتا 

 يدايك كاندي 1997در سال :  كننديجداساز
ن، كه ين پروتئيا. افت شديدوار كننده يام) ينيپروتئ(

 يده شد مشابه نوعيام  نhamartinتوسط كاشفان 
 است كه عملكرد آن مشخص ين مخمريپروتئ

به )  شده از انسانين جداسازين پروتئيو ا(ست، ين
 يك سركوبگر تومور عمل مي رسد كه بعنوان ينظر م
، رشد سلولها در TSC1ژن ) فراورده(بدون : كند
ن امر منتج به ي دهد كه ايم نشده رخ مي تنظيتيوضع

  tuberinن ي پروتئTSC2 ژن . شوديجاد تومور ميا
 ي كند كه براساس منابع اطلاعات علميرا كد م

 با 1يه تشابه ژنيك ناحيمشخص شده است كه 
 يافت مي يم ژني تنظيرهاي دارد كه در مسينيپروتئ
ن ي پروتئي است كه نوعGAP3ن ين پروتئيا(شود 

  ). باشدي مGTPase 2 يفعال ساز

                                                           
 و Bourneville’s diseaseنامهاي ديگراين بيماري : مترجم ∗

Epiloiaمي باشند   
1 - homology 
2 - GTPase-activation protein 

SC1  ست، كه  در مخمر ا3ك نوع ژن همانندي
  .  باشدي انسان ميماري بيستم مدل براي سينوع
  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

                                                           
3 - homolog 

 
  

مقطع ميكروسكپي آنژيوميوليپوما، نوعي تومور 
خوش خيم كليه كه در بسياري از بيماران مبتلا به 

Tuberous sclerosisايجاد مي شود .  
  :با تشكر، براي تصوير بالا، از

Moyra Smith, Johns Hopkins 
University, Baltimore, MD, USA.
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 سترسيدمراجع مهم و قابل 
 

  مراجع توالي ژن
Genome view see gene locations 
Entrez Gene collection of gene-related information 
BLink [www.ncbi.nlm.nih.gov/sutils/blink.cgi?pid=4507693&org=1] related sequences in 
different organisms 

  متون مراجع
Research articles online full text 
Books online books section 
OMIM catalog of human genes and disorders 

  اينترنت شبكه مراجع
CancerNet [cancernet.nci.nih.gov/] from the National Cancer Institute, NIH 
Oncolink [oncolink.upenn.edu/] comprehensive cancer information from the University of 
Pennsylvania 
GeneClinics [www.geneclinics.org/profiles/tuberous-sclerosis/index.html] a medical genetics 
resource 
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  ندووايل-پلي وون هسندرم
 (Von Hippel-Lindau syndrome)  

  Von Hippel-Lindau  (VHL)سندرم
 يستم را دچار مي چند س كهي ارثستا يعارضه ا

 ي مشخص مي عروق خونيعير طبي و با رشد غكند
 بطور يم عروق خوني دانيهمانطور كه م. گردد
 كنند در ي درخت رشد مي بصورت شاخه هايعيطب
 اوقات گره ي گاهVHLكه در افراد مبتلا به يحال
 يجاد مي اي كوچك خونيانهاي در شري كوچكيها

 ي م1وبلاستومايا همانژيوما ين گره ها را آنژيا. شوند
ه، يممكن است در شبك) يگره ا(نوع رشد ن يا. نامند
 ي، غده ها)نخاع (ي مغز، طناب عصبي نواحيبرخ

  .جاد شوندي بدن اير بخشهايه و سايفوق كل
 Von Hippel-Lindau يماريژن ب

syndrome (VHL)افت شده ي 3 كروموزم ي  رو
 از يكياگر .  رسدي  به ارث م2و به حالت غالب

 هر كدام ازفرزندها ك ژن غالب داشته باشد،ين يوالد
ژن .  ارث بردن ژن را دارندي  برا50 به 50شانس 
VHLن يمفهوم ا.  ژن سركوبگر تومور استي نوع
 مانع يعيك سلول طبين ژن در ين است كه ايجمله ا

ن ياگر ا.  گردديم كنترل نشده سلول ميرشد و تقس
 بر يگر اثر مهاريابد، ديا جهش ين برود يژن از ب

ن يابد، كه اي يا كاهش مين رفته ي ب آن ازيرشد سلول
م كننده ي تنظينهاي پروتئير نقصهايامر همراه با سا

ژن .  گرددي تواند منجر به رشد سرطانيگر ميد
VHLز مثل ژن ي نRbسركوبگر تومور ي، كه نوع 

 يي تومورزايند چند مرحله اي فراياست، احتمالاً برا
  . كندي عمل م3ك دروازه بانيبصورت 
 در موش و رت ي انسانVHLبه به  مشايژنها

چكدام ينها با هين پروتئين وجود ايافت شده اند، با اي
                                                           
1 - angiomas or hemangioblastomas 
2 - dominant fashion 
3 - gatekeeper 

 يشهايآزما. ستندي هم خانواده نينها انسانياز پروتئ
وانات، بعنوان موجودات الگو ين حي ايانجام شده و

 به پژوهشگران كمك كرده ي نوع انسانيماري بيبرا
 كنند، يي را شناساVHL يعيك طبيولوژيزيتا نقش ف

 ييزايماريسم بي تواند مكانين امر به نوبه خود ميكه ا
ه حاصل از پژوهشها يج اولينتا. آنرا مشخص سازد

م ي ممكن است در تنظVHLن است كه ي از ايحاك
  . داشته باشدي نقشين چرخه سلوليخروج سلو از ا

 تومور ينوع. وبلاستوماي همانژيكروسكپيمقطع م
-Von Hippelبه سندرم ماران مبتلا ي كه د بيمغز

Lindauشودي مشاهده م .  
  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

 
مقطع ميكروسكپي همانژيوبلاستوما، يك تومور 

-هيپل-مغزي كه از بيماري مبتلا به عارضه وون
  .ليندووا  بدست آمده است

  :اي تصوير بالا، ازبا تشكر، بر
Kevin Roth and Robert Schmidt, 
Washington University, St. Louis, 
Mo, USA 
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 سترسيدمراجع مهم و قابل
 

 مراجع توالي ژن
Genome view see gene locations 
Entrez Gene collection of gene-related information 
BLink [www.ncbi.nlm.nih.gov/sutils/blink.cgi?pid=4507891&org=1] related sequences in 
different organisms 

 متون مراجع
Research articles online full text 
Books online books section 
OMIM [193300] catalog of human genes and disorders 

 اينترنت شبكه مراجع
Fact sheet [www.ninds.nih.gov/health_and_medical/disorders/vonhippe_doc.htm] from the 
National Institute of Neurological 
Disorders and Stroke, NIH 
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  سندرم واردنبرگ
 (Waardenburg syndrome) 

 (WS)واردنبرگ  سندرم يمشخصات اصل
اختلالات , ينيل بي طويبرآمدگ:  اند ازعبارت

 يك فرد رنگهايلاً دو چشم  چشم مثيرنگدانه ها
د يسففرد  ي و پلك هايشاني پيموهامتفاوت دارند، 

 ي او شروع به خاكستريش از بلوغ موهايپو شده 
 1ي حلزونيي از ناشنوايو دچار درجات  كنند؛يشدن م
 Petrusو از نام   به افتخاريمارين بينام ا. هستند

Johannes Waardenburgك ي  كه گرفته شده
 يكسن ياولو ) 1886-1979( يلندچشم پزشك ه

را  متفاوت يها رنگ چشم با دويدارا يبود كه افراد
ز بودند، ين يداري شنكه اغلب دچار مشكلات

   .ح دادي و نمود و توضييشناسا
 بصورت  WSافته ها انواع مختلف سندرم      يطبق   

 ن روست كـه   ياز هم , ده اند يصفت غالب به ارث رس    
افته اند  ي را   ييواده  ها   خان بطور كاملاً مشهود  محققان  

ا چنـد   ي ـك نمـا    ي با   يمارين ب ي آنها ا  نسلچند   كه در 
با ن عارضه   يا 1 نوع   . مختلف متظاهر شده است    ينما

در  , شود ي مشخص م  هاه پلك چشم  ي لا از جا دررفتن  
 را  ينين مشخـصه بـال    ي ـا 2نـوع   افراد مبتلا به    كه  يحال

ــد ــا در عــوض , ندارن ــالاتردچــار درجــاتام ز  اي ب
  . هستندييناشنوا

 كه باعث سندرم واردنبرگ نوع      ي انسان يكشف ژن 
 ي بـود كـه م ـ     ي دانشمندان ي شود بخاطر تلاشها   ي م 1

 شود  ي م  2 خالدار يجاد موشها ي كه باعث ا   يگفتند ژن 
 ي رو يه خـال خـال    يك لا ي ي كه دارا  يي موشها يعني(

 باشد كـه    يممكن است همان ژن   ) پوست خود هستند  
آنها ژن  .  شود يباعث م در انسان سندرم واردنبرگ را      

افتنـد كـه   ي قرار دادنـد و در 2 را در كروموزوم   يانسان

                                                           
1 - cochlear deafness 
2 - splotch mice 

 از  يكي Pax3.  باشد ي موش م  Pax3مثل همان ژن    
م تكامـل   ي است كه در تنظ ـ    Pax3هشت ژن خانواده    

  .  ژن دخالت دارديسين و در سطح رونويجن
 ي موش مدل به منظـور طراح ـ      يبا استفاده از نوع   

قادر خواهنـد بـود در مـورد        ، دانشمندان   يماريمدل ب 
 ي باعث بروز سندرم واردنبرگ م     Pax3نكه چگونه   يا

  .اموزندي بيشتري بيزهايشود چ
 
 
 
 

 
قسمتي از شجرنامه سندرم واردنبرگ، كه 
نشاندهنده بروز عوارضي مثل ناشنوايي و تغيير 
رنگدانه هاي چشم بوده و سفيد شدن موهاي 

  .پيشاني را نيز شامل مي شود
  : بخاطر تصوير ازبا تشكر،

Victor McKusick, Johns Hopkins 
University, Baltimore, MD, USA. 
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 سترسي دمراجع مهم و قابل
  مراجع توالي ژن

Genome view see gene locations 
Entrez Gene collection of gene-related information 
BLink [www.ncbi.nlm.nih.gov/sutils/blink.cgi?pid=6654638&org=1] related sequences in 
different organisms 

  مراجع متون
Research articles online full text 
Books online books section 
OMIM catalog of human genes and disorders 

  مراجع شبكه اينترنت
Health information [http://www.nidcd.nih.gov/health/hearing/waard.asp] from the National 
Institute on Deafness and Other 
Communication Disorders, NIH 
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 (Werner syndrome)سندرم ورنر 

 موعـد قبـل از    رشدن  يپ يماري ب ينوعورنر  سندرم  
 ي شروع م ـيل جوانيا اواي ينوجواندوره است كه در  

 40تـا  30  افـراد  افهيق فرد مبتلا     شود يم و باعث    هشد
 توانـد   ين افراد م  يا يكيزي مشخصات ف  .رديرا بگ  هسال

 يدوران كودك ن  هماكه معمولاً از     ( يد ق هشامل كوتا 
 بلـوغ در طـول دوران     كـه   گـر   يو مشخصات د  ) است
 :ن موارد باشـند   ي شوند ممكن است شامل ا     يان م ينما

 لي ـ تحل ,د چشم يآب مروار , يكچل, دهيپوست چروك 
 ييمثالهـا ن يريابت ش ـيدش به ابتلا به يگراضلات و   ع

  . ن سندرم هستندياز عوارض ا
 صفت اتوزوم مغلـوب     يصورت نوع  ب عارضهن  يا

 يسـلولها ،  يط كشت سـلول   يدر مح .  رسد يبه ارث م  
 طول عمر كوتاه    (WS) ماران مبتلا به سندرم  ورنر     يب

 يمـار ي ژن ب  . دارنـد  يعي طب ينسبت به سلول ها    يتر
 شده  گاهين جا ييع ت 8 كروموزوم   يرو (WRN)ورنر  

ن ي ـ ژن ا  ي هـا  يتـوال ه  يبا مقاس : استده  يكلون گرد و  
 توان بـه    يژن م  موجود در بانك     ي ها يسندرم با توال  

 RecQكاز كه متعلق به خانواده يم هلي آنزينقش نوع
نكـه نـشان    ي ا ياما به هر حال هنوز بـرا      .  برد ياست پ 

ت ي ـعـاً فعال   است كه واق   يمين عامل اصلاً آنز   يم ا يده
ك عامــل بازكننــده يــ بعنــوان يعنــي( دارد يكــازيهل

ــارپ ــرا DNA 1چ يم ــه ب ــازي ك  DNA ي همانندس
. شتر اسـت  يق ب ي و تحق  يازمند بررس ين)  است يضرور
 WRN ژن   ين هنوز جا دارد تا نقـش مولكـول        يبنابرا

 هرگونـه   يدر سندرم ورنر به اثبات برسد، و بطور كل        
   . يريند پي آن در فراينقش احتمال

ن يپـروتئ  مـشابه بـا ژن       ين مخمـر  يپـروتئ  ينوع 
ه ده شد ي نام SGS1، كه در مخمر     يسندرم ورنر انسان  

 SGS1ژن جهـش در   وقـوع   .  گـشته  ييشناسا است،

                                                           
1 - DNA unwinder 

 ي تـر   كوتاه ر عم طولمخمر   يسلولها شود   يباعث م 
علائـم  د و   نجهش داشـته باش ـ   فاقـد  ينسبت مخمرها 

 ري ـ پ ي دهند كه از مشخصه ها     يز نشان م  ي را ن  يگريد
 ي باشد، مـثلاً وجـود هـستك هـا         يشدن در مخمر م   

اسـتفاده از    يبطور كل ـ . بزرگ شده و قطعه قطعه شده     
 در كل   ينوع انسان  يماريب ي برا يمدلمخمر به عنوان    

 موجـود در    يسمهاي ـ بـه مكان   يچشم انـداز    تواند يم
م يمـان ترس ـ  ي همانند آن برا   ييهايماريسندرم ورنر و ب   

   .كند

  

  

  

 
ايـن فـرد بـا    . نتيجه ابتلا به اين سندرم را ببينيد      

سـمت  (آمريكايي در سـنين نوجـواني      – نژاد ژاپني 
 سالگي  48 سن   تا به نظر مي رسد اما       طبيعي )چپ

 و بارز گـشته اسـت  اثر سندرم ورنر كاملاً مشخص     
  .)سمت راست(

  :با تشكر، بخاطر تصوير، از
William and Wilkens Publishing Inc.   
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   (Williams syndrome)امز يليسندرم و
 است ي سندرم نادر مادرزاديامز نوعيليسندرم و

 فرد مبتلا ي و تكامليكه با بروز مشكلات جسم
 شامل يمارين بي معمول اينماها.  گردديمشخص م

 و عروق ي ، مشكلات قلب1"ه به جنيشب"چهره 
 دوران ي در ط2ي طاقتي و بي، كج خلقيخون
 3 حادييه ها، شنواي دندانها و كليناهنجار، ينوزاد

و مشكلات عضلات ) 4 حساسييقدرت شنوا(
نكه افراد مبتلا به سندرم يبا وجود ا.  باشندي مياسكلت

، ي مثل زبان گفتاريينه هايامز ممكن است درزميليو
 داشته يت كافي قابل5ي و مسائل خودشناختيقيموس

ن يپائ آنها (IQ) يب هوشي معمولاً ضريباشند ول
  .است

امز، هر دو ژن يليدر افراد مبتلا به سندرم و
 شود يده ميناز نامي كLIM كه يمين و آنزيالاست

ه يك ناحي ين ژنها روي ايهردو. حذف شده اند
 كه يطيدر شرا.  قرار دارند7واقع بركروموزوم 

ك جزء ين به عنوان ي باشند، الاستيعيسلولها طب
 بافت را يات ارتجاعي بافت همبند خصوصيديكل
ن يا حذف در الاستياما بروز جهش .  كندين ميتام

 شود كه درسندرم ي ميمنجر به اختلالات عروق
 LIMم يگر آنزياز طرف د.  شوديده ميامز ديليو
 رسد ي شود و به نظر ميان ميداً بيناز در مغز شديك

ناز منجر به مختل شدن قدرت ي كLIMحذف ژن 
 يير ساختار فضال اختلال دي، به دليينايص بيتشخ
  . گردديامز ميليماران مبتلا به سندرم وي، در ب6چشم

                                                           
1 - elfinlike 
2 - irritability 
3 - hyperacusis 
4 - sensitive hearing 
5 - interpersonal relations 
6 - visuospatial constructive cognition 

 يعني است، 7وستهي پيماري بيامز نوعيليسندرم و
 7ن قطعه از كروموزوم ي در اينكه بروز حذف ژنيا
 يبرا. دير نمايز درگيگر را ني تواند چند ژن ديم
 را يمارين بي حذف شده دراي ژنهاينكه بتوان تماميا

.  د انجام شوندي بايشتري، مطالعات بمشخص نمود
نه يامز درزميلي بارز افراد مبتلا به سندرم وي هاييتوانا
 يد آنها به اجتماعيل شديان و تماي و قدرت بيقيموس

 مبتلا به سندرم ين است كه بچه هاي از ايبودن، حاك
 مانند افراد ي و افسانه سرائيي داستان گويامز برايليو

 يدان و راويقيهستند كه موس يجادوگر و كوتوله ا
  . داستان اند

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

                                                           
7 - contiguous disease 

 7سندرم ويليامز در اثر حذف قسمتي از كروموزوم 
 كد  كيناز والاستين راLIMرخ ميدهد كه توالي هاي 

كه قرمز رنگ ( بالا آن توالي  تصويردر. مي كنند
را نمي توان در كروموزومي كه دچار حذف ) است

  .مشاهده نمود) و سبز رنگ مي باشد(شده است 
  :ر ازتصويبا تشكر  صميمانه، براي تهيه اين 

L, G, Shaffer, Baylor College of 
Medicine. 
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   (Wilson's disease)لسون ي ويماريب
 اتوزوم مغلوب يماري بيلسون نوعي ويماريب

 باشد كه به تجمع مس و يمربوط به انتقال مس م
 يماريب.  گردديت كبد و مغز با آن منجر ميمسموم

 يمارين بي علامت كودكان مبتلا به اني معمولتريكبد
 در جوانان ي عصبي هايماريگر بياست؛ از طرف د
 تواند يز ميه چشم نيقرن.  شونديمبتلا مشاهده م

 Kayser-Fleischer'دچار عارضه گردد؛ حلقه 

ring'ه يق در اطراف قرني رنگ عمي حلقه مسي نوع
 شود كه نشاندهنده رسوب مس ي و گمان مٰٰاست
  .باشد

 كروموزوم ي رو(ATP7B)لسون ي ويماريبژن 
 بود كه يه آن ژني ژن شبيتوال.  شده بوديي شناسا13

 يماريب.  شديده مي  دMenkesيماريدر ب
Menkesاست كه باعث نقص در يماري بي نوع 

لسون ي ويماريدر ب.  گرددينقل و انتقال مس م
 متصل شونده به ي نواحي كه براي مشابه ايهايتوال
ك پمپ گذرنده از يوند، كه جزء  شي كد م1مس
ار ي  نام دارند، بسP3 نوع ATPase اند و 2غشاء
  .                هستندMenkes يمارين بيه به پروتئيشب

 كروموزوم ي روATP7B ژن مشابه با ژن ينوع
 يماري بي مدل مناسب برايافت شده و نوعي موش 8

كه به آن رت (  باشد يز موجود مي نينوع انسان
ن يا). ندي گوي مLong-Evans  [LEC]4ن يدارچ

 مطالعه نقل و انتقال مس و ي براي مطالعاتيستمهايس
 ي طراحي توانند برايداند و مي كبد مفيولوژيزيپاتوف

لسون كمك كننده ي ويماري بيك نوع درمان براي
 .باشند

  
                                                           
1 - copper-binding regions 
2 - transmembrane pump 
3 - P-type ATPase 
4 - Long-Evans Cinnamon [LEC] rat 

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  
  

در بيماري ويلسون مقادير سمي مس تجمع يافته و 
به بسياري از بافتها و اعضاء منجمله ماده بنيادي 

 basal ganglia of the)مغز خاكستري 

brain)آسيب مي رساند .  
  :با تشكر، به خاطر تصوير از

Kevin Roth and Robert Schmidt, 
Washington university, St. Louis, 
MO, USA. 
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  (Zellweger Syndrome) وگرزلسندرم 
 ي نادر مياختلال ارث ي نوعZellwegerسندرم 

باشد كه اطفال را مبتلا نموده و معمولاً منجر به مرگ 
  Zellwegerن تظاهرات سندرم ياز ب.  گردديطفل م

ر ياختلالات غ: ن موارد اشاره نمودي توان به ايم
ش از تولد نوزاد، بزرگ بودن يمعمول در تكامل پ

 آهن و مس در خون، اختلالات ير بالاي مقادكبد،
افته اند كه ي 12 كروموزوم ي را روPXR1 ژن يينايب

  Zellwegerن ژن باعث سندرم يبروز جهش در ا
رنده است كه ي گي نوع PXR1فراورده ژن .  شوديم

زومها يپراكس.  شوديافت ميرومها ي سطح پراكسيرو
 يواني حي هستند كه در سلولها1ز اجسامي ازريانواع

ه و ي، كلي كبديژه در سلولهاي شوند، بويافت مي
زومها بطور كامل مشخص نشده يعملكرد پراكس. مغز

ز اجسام هستند ين ري كه در اييمهاياست، اگرچه آنز
.  دهنديت را انجام ميك حائز اهميچند واكنش متابول

مها به داخل ين آنزي انتقال اي براPXR1رنده يگ
 ين به درستين پروتئياگر ازومها مهم است؛ يپراكس

 يمها براي توانند از آنزيزومها نميعمل نكند، پراكس
سم يت شان، مثلاً متابولي حائز اهميانجام عملكردها

، يكيون متابوليداسي درون سلول و اكسيدهايپيل
  .استفاده كنند

ك نوع همولوگ در ي ي انسانPXR1 ژن يبرا
ك ي تواند تكني شده است، كه مييمخمر شناسا

 نقش ي بررسي را براي قدرتمنديك مولكوليژنت
 ين بررسيزومها در سلول، و همچني پراكسيعيطب
 دهند، ي رخ ميماريط بي را كه در شرايع مولكوليوقا

  . ديفراهم نما
  

  
                                                           
1 - microbodies 

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

 
مها در فيبروبلاستها  پراكسيزوZellwegerدر سندرم 

 به PXR1، اما با انتقال ژن (a)قابل تشخيص نيستند 
   .(b)سلول مبتلا مي توان آنها را بازيافت نمود 

  :با تشكر، به خاطر تصوير از
Nancy Braverman, Gabrielle Dodt, 
Hugo Moser, Stephen Gould and David 
Valle, Johns Hopkins University, 
Baltimore, MD, USA.  
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 (Chromosome Map) نقشه كروموزومي

  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  

    
  
  
  
  
  
  

گر تفـاوت دارنـد     يكـد يداً بـا    ي كه از نظر اندازه و شكل شـد        ي جفت كروموزوم  23 ما در    يكياطلاعات ژنت 
 . باشـد  ي م ـ 22ن كروموزوم و حدود سه برابر بزرگتـر از كرومـوزوم            ي بزرگتر 1 كروموزوم   .ره شده اند  يذخ

ن يـي ت مـا را تع    ي، كه جنس  Y و   X ي كروموزومها يعنيژه هستند،   ي كروموزومها دوتا كروموزوم و    23جفت  
كه ي، درحال) باشندي مXX، 46 بصورت يعني( هستند Xك جفت كروموزوم ي ي افراد مؤنث دارا  . كنند يم

 DNA كروموزومهـا از     ). هـستند  XY،  46 بـصورت    يعني( دارند   Yك  ي و   Xك كروموزوم   يافراد مذكر   
ار بلنـد   ي بس يمولكول هر كروموزم    . هستند ي كروموزوم DNA از   ي خاص يو ژنها واحدها  ساخته شده اند،    

  . گرددي بسته بنديده شود تا بطور مناسبينها تابياست، لذا لازم است تا بدور پروتئ

 
 را  (APL)اين تصوير يك دسته كامل از كروموزومهاي بيماري مبتلا بـه لوسـمي پروميلوسـيتي حـاد                  

 ناميـده مـي   (Chromosome Painting)روش جديدي كه رنگ آميزي كرومـوزوم  . نشان مي دهد
شود اين امكان را فراهم مي سازد كه بتوانيم دو تا كروموزوم را از يكديگر افتراق دهيم و مـي تـوان از                       
اين روش براي نشان دادن جابجايي هاي كروموزومي كه به ميزان زيادي در سرطانهاي انـسان رخ مـي                   

 جابجـايي  15 و 7ن كرومـوزوم   از بين مـي رود، بـي  13، كروموزوم APLدر مورد   . دهند استفاده نمود  
 مشاهده مي شـود  18 و 9 و بين كروموزومهاي 17، 15، 11اتفاق مي افتد، جابجايي بين كروموزومهاي      

  ). كروموزومهايي را كه بيش از يك رنگ را به خود گرفته اند مشاهده كنيد(
  :با تشكر، بخاطر تهيه اين تصوير، از

Thomas Ried, National Human Genome Research Institute, NIH. 
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ك ي ـ كه كرومـوزوم را بـه        يكيه بار ي ناح يعني مركز هر كروموزوم بخش سنترومر آن قرار دارد،          يكيدر نزد 
م كرومـوزوم را بـا اسـتفاده از    ي تـوان ين مي همچن.دي نمايم مي تقس(p) كوتاه يك بازوي و  (q) بلند   يبازو

 بانـد بانـد     ي كنند كه بـه الگـو      يجاد م ي ا يينوارهاكه  م  ي كن يم بند ي تقس يشتري به قطعات ب   ي خاص يرنگها
 دارد، و هر بانـد را شـماره   يژه اي باند باند شدن ويك الگوي هر كروموزوم .  معروف اند 1شدن كروموزوم 

 با 2ك ژنين نقشه   يين روش تع  ي ا . كروموزوم كمك كند   كي خاص   ي مكانها يي كنند تا به شناسا    ي م يگذار
 مثـال، ژن    ي بـرا  .نـد ي گو ي م ـ 3ك سلول ين نقشه ژنت  يي خاص باند باند شدن كروموزوم را روش تع        يالگوها

ن اسـت كـه ژن      ي ـن علائـم ا   ي ـ ا يمعن.  شود يافت م ي 11p15.4 كروموزوم   ي رو (HBB)ن بتا   يهموگلوب
HBBكوتاه ي بازوي رو (p) باشدي م15.4گاه باند يجاقرار داشته و در  11 كروموزوم .  

ق تـر و مـشروح تـر بـه          ي ـار دق ي بس يم بود نگاه  ي، ما قادر خواه   DNAز    يد در آنال  ي جد يبا اختراع روشها  
ق ي ـ مـشاهده دق   ينـا بـرا   ي ب يك سـلول چـشمان    ي ـن نقـشه ژنت   يي همچنانكه روش تع   .ميكروموزوم داشته باش  

 به ييار بالايار بسي بسيريك پذي را با تفكDNA توانند   يز م يه ن شرفتي پ ي دهند، روشها  يكروموزوم به ما م   
 و يي انسان شناساDNA ژن را در 30000 حدود  يزي كند تا چ   ي كمك م  4 پروژه ژنوم انسان   .ما نشان دهند  

       .مين مكان نمائييتع
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  

                                                           
1 - banding pattern 
2 - gene mapping 
3 - cytogenetic mapping 
4 - Human Genome Project 
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  1كروموزوم 
  

  ژن است3000ش از ي بيدارا •

 از آنها مشخص شده اند% 90د، كه حدود ون جفت باز داريلي م240ش از يب •

 ديك كنينجا را كليا دي تواني م1 مرتبط با كروموزوم يهايماريافتن بي يبرا •

  
  
  
  

    
  
  

http://www.ncbi.nlm.nih.gov/mapview/maps.cgi?ORG=hum&CHR=1&BEG=0.00&END=15100.00&MAP0=ideogr%2Cgenec&VERBOSE=ON&COMPRESS=on&WIDTH=350&SIZE=20&QUERY=uid%282463%2C4397%2C5215%2C5359%2C5728%2C7022%2C9026518%2C9026566%2C9027345%2C9027957%29&QSTR=UROD+OR+GBA+O


 ژنها و بيماريها
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  2كروموزوم 
  

  ژن دارد2500ش از يب •

 آنها مشخص شده اند% 95باً يون جفت باز است، كه تقريلي م240 يحاو •

 ديك كنينجا را كلياد ي تواني م2روموزوم  مرتبط با كيهايماريافتن بي يبرا •

  

 
 
 
 
 
 
  
  
  

http://www.ncbi.nlm.nih.gov/mapview/maps.cgi?ORG=hum&query=uid(1959%2C2783%2C4184%2C4792%2C9026090%2C9027192%2C9027430%2C9027972)&qstr=ETM2+OR+MSH2+OR+MSH6+OR+PAX3&CHR=2&MAPS=ideogr[2pter%3A13356.970000]%2Cmorbid[0.000000%3A13356.970000]&ZOOM=100.000000


 ژنها و بيماريها
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  3كروموزوم 
  

  باشدي ژن م1900باً ي تقريحاو •

  شده اندييآنها شناسا% 95باً يون جفت باز دارد، كه تقريلي م200حدود  •

 ديك كنينجا را كليا دي تواني م3 مرتبط با كروموزوم يهايماريافتن بي يبرا •

  

  
  
  
  
  
  
  
  

  
  
  

http://www.ncbi.nlm.nih.gov/mapview/maps.cgi?ORG=hum&query=uid(1958%2C4049%2C7057%2C7453%2C107327%2C9026091%2C9026582%2C9026637%2C9026668)&qstr=MLH1+OR+ETM1+OR+VHL+OR+SCLC1&CHR=3&MAPS=ideogr[3pter%3A11247.919956]%2Cmorbid[0.000000%3A11247.920000]&ZOOM=100


 ژنها و بيماريها
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  4كروموزوم 
  

  ژن است1600باً ي تقريحاو •

  شده اندييآنها شناسا%  95ون جفت باز دارد، كه يلي م190باً يتقر •

 ديك كنينجا را كلياد ي تواني م4 مرتبط با كروموزوم يهايماريافتن بي يبرا •

  

  
  

  
  
  
  
  
  
  
  
  

http://www.ncbi.nlm.nih.gov/mapview/maps.cgi?ORG=hum&query=uid(1968%2C2105%2C2886%2C6280%2C13348%2C20241%2C9026199%2C9026201%2C9026283%2C9026440%2C9027752%2C9027884)&qstr=EVC+OR+HD+OR+FGFR3+OR+SNCA+OR+NRCLP+OR+FOP&CHR=4&MAPS=ideogr[4pter%3A7245.300000]%2C


 ژنها و بيماريها
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  5كروموزوم 
  

  ژن است1700باً ير تقيحاو •

  شده اندييآنها شناسا%  95ش از يون جفت باز دارد، كه بيلي م180باً يتقر •

 ديك كنينجا را كلياد ي تواني م5 مرتبط با كروموزوم يهايماريافتن بي يبرا •

  
 

  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  

http://www.ncbi.nlm.nih.gov/mapview/maps.cgi?ORG=hum&CHR=5&BEG=0.00&END=10600.00&MAP0=ideogr%2Cgenec&VERBOSE=ON&COMPRESS=on&WIDTH=350&SIZE=20&QUERY=uid%281099%2C1706%2C6264%2C6370%2C7483%2C9026027%2C9026307%2C9026326%2C9026706%2C9027151%2C9027211%2C9027


 ژنها و بيماريها

 

206

  6كروموزوم 
  

  ژن است1900باً ي تقريحاو •

 آنها مشخص شده اند%  95ش از يد، كه بون جفت باز داريلي م170باً يتقر •

 ديك كنينجا را كلياد ي تواني م6 مرتبط با كروموزوم يهايماريافتن بي يبرا •

  

   
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  

http://www.ncbi.nlm.nih.gov/mapview/maps.cgi?ORG=hum&query=uid(1488%2C2899%2C2940%2C5983%2C7499%2C7527%2C108728%2C9026679%2C9026720%2C9026761%2C9027328%2C9028154)&qstr=SCA1+OR+IDDM1+OR+HFE+OR+CYP21A2+OR+EPM2A&CHR=6&MAPS=ideogr[6pter:6qter]%2Cmorbid[0.0000


 ژنها و بيماريها
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  7كروموزوم 
  

  ژن است1800باً ي تقريحاو •

 آنها مشخص شده اند% 95ش از ي باشد كه بيون جفت باز ميلي م150ش از ي بيدارا •

 ديك كنينجا را كلياد ي تواني م7 مرتبط با كروموزوم يهايماريافتن بي يابر •

  

  
  
  
  
  
  
  
  
  
  

http://www.ncbi.nlm.nih.gov/mapview/maps.cgi?ORG=hum&CHR=7&BEG=0.00&END=9350.00&MAP0=ideogr%2Cgenec&VERBOSE=ON&COMPRESS=on&WIDTH=350&SIZE=20&QUERY=uid%281022%2C1861%2C2479%2C3738%2C4883%2C67080%2C70602%2C77375%2C78075%2C80291%2C80556%2C80830%2C91313%2C960


 ژنها و بيماريها
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  8كروموزوم 
  

   ژن است1400ش از ي بيحاو •
  از آنها مشخص شده اند% 95ون جفت باز است كه يلي م140ش از ي بيدارا •
 ديك كنينجا را كلياد ي تواني م8 مرتبط با كروموزوم يهايماريافتن بي يبرا •

  

  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  

http://www.ncbi.nlm.nih.gov/mapview/maps.cgi?ORG=hum&query=uid(4355%2C5511%2C7114%2C9026629%2C9027729)&qstr=WRN+OR+MYC&CHR=8&MAPS=ideogr[1496.770000%3A7346.340000]%2Cmorbid[1496.760000%3A7346.350000]&ZOOM=100.000000


 ژنها و بيماريها
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  9كروموزوم 
  

   ژن است1400ش از ي بيحاو •
   شده اندييآنها شناسا% 85ش از يون جفت باز است كه بيلي م130ش از ي بيدارا •
  ديك كنينجا را كلياد ي تواني م9 مرتبط با كروموزوم يهايرمايافتن بي يبرا •

  

  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  

http://www.ncbi.nlm.nih.gov/mapview/maps.cgi?ORG=hum&CHR=9&BEG=0.00&END=7950.00&MAP0=ideogr%2Cgenec&VERBOSE=ON&COMPRESS=on&WIDTH=350&SIZE=20&QUERY=uid%2815%2C16%2C21%2C977%2C2234%2C6884%2C9027097%2C9027798%2C9028021%29&QSTR=CDKN2+OR+FRDA+OR+ABC1+OR+TSC1+O


 ژنها و بيماريها
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  10كروموزوم  
   ژن است1400ش از ي بيحاو •
   شده اندييآنها شناسا% 95ش از يون جفت باز است كه بيلي م130ش از ي بيدارا •
 ديك كنينجا را كلياد ي تواني م10 مرتبط با كروموزوم يهايماريافتن بي يبرا •

  
  

  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  

http://www.ncbi.nlm.nih.gov/mapview/maps.cgi?ORG=hum&query=uid(4670%2C4971%2C9026815%2C9027407)&qstr=PAHX+OR+OAT&CHR=10&MAPS=ideogr[741.000000%3A7632.840000]%2Cmorbid[741.000000%3A7632.850000]&ZOOM=100.000000


 ژنها و بيماريها
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  11كروموزوم 
  

  ژن است2000باً ي تقريحاو •

 آنها مشخص شده اند% 95ون جفت باز دارد كه يلي م130ش از يب •

 ديك كنينجا را كلي ادي تواني م11 مرتبط با كروموزوم يهايماريافتن بي يبرا •

  

  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  

http://www.ncbi.nlm.nih.gov/mapview/maps.cgi?ORG=hum&query=uid(456%2C3082%2C3212%2C3578%2C3987%2C7067%2C101269%2C9026144%2C9026167%2C9026373%2C9026626%2C9028158)&qstr=HRAS+OR+IDDM2+OR+LQT+OR+ATM+OR+VMD2+OR+MEN1&CHR=11&MAPS=ideogr[11pter%3A6451.760000]%2Cg


 ژنها و بيماريها
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  12م كروموزو
  

  ژن است1600ش از ي بيحاو •

 آنها مشخص شده اند% 95ون جفت باز است كه يلي م130ش از ي بيدارا •

 ديك كنينجا را كلياد ي تواني م12 مرتبط با كروموزوم يهايماريافتن بي يبرا •

  
 

  
  
  
  
  

    
  
  
  
  
  
  
  
  
  

http://www.ncbi.nlm.nih.gov/mapview/maps.cgi?ORG=hum&query=uid(4771%2C5521%2C151674%2C9026820%2C9027157)&qstr=PXR1+OR+PAH&CHR=12&MAPS=ideogr[315.140000%3A5947.620000]%2Cmorbid[315.130000%3A5947.620000]&ZOOM=100.000000


 ژنها و بيماريها
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  13كروموزوم 
  

  ژن است800باً ي تقريحاو •

 نها مشخص شده اندآ% 80ش از يون جفت باز است كه بيلي م110ش از ي بيدارا •

 ديك كنينجا را كلياد ي تواني م13 مرتبط با كروموزوم يهايماريافتن بي يبرا •

  
 
  

 
  
  

  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  

http://www.ncbi.nlm.nih.gov/mapview/maps.cgi?ORG=hum&query=uid(517%2C647%2C2539%2C5614%2C9026108%2C9026559%2C9027119%2C9028037)&qstr=CX26+OR+ATP7B+OR+RB1+OR+BRCA2&CHR=13&MAPS=ideogr[1387.810000%3A3565.030000]%2Cmorbid[1387.800000%3A3565.040000]&ZOOM=100.0


 ژنها و بيماريها
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  14كروموزوم 
  

  ژن است1200باً ي تقريحاو •

 آنها مشخص شده اند% 80ش از يون جفت باز است كه بيلي م100ش از ي بيدارا •

 ديك كنينجا را كلياد ي تواني م14 مرتبط با كروموزوم يهايارميافتن بي يبرا •

  

  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  

http://www.ncbi.nlm.nih.gov/mapview/maps.cgi?ORG=hum&CHR=14&BEG=0.00&END=6300.00&MAP0=ideogr%2Cgenec&VERBOSE=ON&COMPRESS=on&WIDTH=350&SIZE=20&QUERY=uid%284972%2C5358%29&QSTR=PS1+OR+SERPINA1&CMD=&FILL=0&ZOOM=0&ABS_ZOOM=0&GNL=None


 ژنها و بيماريها
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  15كروموزوم 
  

  ژن است1200باً ي تقريحاو •

 آنها مشخص شده اند% 80ش از يون جفت باز است كه بيلي م100ش از ي بيدارا •

 ديك كنينجا را كلياد ي تواني م15 مرتبط با كروموزوم يهايماريافتن بي يبرا •

  
  

  
  
  
  
  

    
  
  
  
  
  
  
  
  
  

http://www.ncbi.nlm.nih.gov/mapview/maps.cgi?ORG=hum&query=uid(2044%2C2895%2C6296%2C6972%2C8321%2C8322%2C9026195%2C9026581%2C9027343%2C9028032)&qstr=SNRPN+OR+UBE3A+OR+HEXA+OR+FBN1&CHR=15&MAPS=ideogr[1669.130000%3A4684.560000]%2Cmorbid[1669.130000%3A4684.5


 ژنها و بيماريها

 

216

  16كروموزوم 
  

  ژن است1300باً ي تقريحاو •

 آنها مشخص شده اند% 85ش از يون جفت باز است كه بيلي م90ش از ي بيدارا •

 ديك كنينجا را كلياد ي تواني م16 مرتبط با كروموزوم يهايماريافتن بي يبرا •

  
  

  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  

  
  
  
  
  

http://www.ncbi.nlm.nih.gov/mapview/maps.cgi?ORG=hum&query=uid(2861%2C2862%2C3976%2C5017%2C9026261%2C9026262%2C9026790%2C9027295%2C9027894)&qstr=PKD1+OR+CROHN+OR+HBA1+OR+HBA2+OR+FMF&CHR=16&MAPS=ideogr[16pter%3A16qter]%2Cmorbid[0.000000%3A5120.000000]&ZOOM


 ژنها و بيماريها
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  17كروموزوم 
  

  ژن است1600ش از ي بيحاو •

 آنها مشخص شده اند% 95ش ازيون جفت باز است كه بيلي م80ش از ي بيدارا •

 ديك كنينجا را كلياد ي تواني م17 مرتبط با كروموزوم يهايماريافتن بي يبرا •

  
  
  
  

  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  

http://www.ncbi.nlm.nih.gov/mapview/maps.cgi?ORG=hum&query=uid(644%2C1172%2C5082%2C6793%2C9430%2C18595%2C18734%2C20180%2C20182%2C20183%2C20184%2C20185%2C20186%2C20187%2C20188%2C20192%2C20193%2C9026036%2C9026651%2C9027263)&qstr=p53+OR+CMT1A+OR+BRCA1&CHR=17


 ژنها و بيماريها
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  18كروموزوم 
  

  ژن است600ش از ي بيحاو •

 آنها مشخص شده اند% 95ش ازيون جفت باز است كه بيلي م70ش از ي بيدارا •

 ديك كنينجا را كلياد ي تواني م18 مرتبط با كروموزوم يهايماريافتن بي يبرا •

  
  

  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  

http://www.ncbi.nlm.nih.gov/mapview/maps.cgi?ORG=hum&query=uid(3864%2C4596%2C9027248%2C9028163)&qstr=NPC1+OR+DPC4&CHR=18&MAPS=ideogr[899.145003%3A3920.184997]%2Cmorbid[899.140000%3A3920.190000]&ZOOM=100.000000


 ژنها و بيماريها
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  19كروموزوم 
  

  ژن است1700ش از ي بيحاو •

 آنها مشخص شده اند% 85ش ازيون جفت باز است كه بيلي م60ش از ي بيدارا •

 ديك كنينجا را كلي ادي تواني م19 مرتبط با كروموزوم يهايماريافتن بي يبرا •

  
  
  
  
  
  
 
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  

http://www.ncbi.nlm.nih.gov/mapview/maps.cgi?ORG=hum&query=uid(335%2C567%2C1634%2C3513%2C9026007%2C9026786%2C9027116%2C9027812)&qstr=Jak3+OR+APOE+OR+BCKDHA+OR+DMPK&CHR=19&MAPS=ideogr[1151.850000%3A3490.000000]%2Cmorbid[1151.840000%3A3490.000000]&ZOOM=100.


 ژنها و بيماريها
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  20كروموزوم 
  

 ست ژن ا900ش از ي بيحاو •

 آنها مشخص شده اند% 90ش ازيون جفت باز است كه بيلي م60ش از ي بيدارا •

 ديك كنينجا را كلياد ي تواني م20 مرتبط با كروموزوم يهايماريافتن بي يبرا •

  
  
  

  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  

http://www.ncbi.nlm.nih.gov/mapview/maps.cgi?ORG=hum&query=uid(94%2C9025970)&qstr=ADA&CHR=20&MAPS=ideogr[296.719961%3A20qter]%2Cmorbid[296.710000%3A3770.000000]&ZOOM=100.000000


 ژنها و بيماريها
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  21كروموزوم 
  

  ژن است400ش از ي بيحاو •

 آنها مشخص شده اند% 70ش ازيون جفت باز است كه بيلي م40ش از ي بيدارا •

 ديك كنينجا را كلياد يوان تي م21 مرتبط با كروموزوم يهايماريافتن بي يبرا •

  
  

  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  

http://www.ncbi.nlm.nih.gov/mapview/maps.cgi?ORG=hum&query=uid(313%2C6305%2C61194%2C9026314)&qstr=SOD1+OR+APS1&CHR=21&MAPS=ideogr[529.400000%3A21qter]%2Cgenec[529.400000%3A3200.000000]&ZOOM=100.000000


 ژنها و بيماريها
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  22كروموزوم 
  

  ژن است800ش از ي بيحاو •

 آنها مشخص شده اند% 70ش ازيون جفت باز است كه بيلي م40ش از ي بيدارا •

 ديك كنينجا را كلياد ي تواني م22 مرتبط با كروموزوم يهايماريافتن بي يبرا •

  
  
  

  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  

http://www.ncbi.nlm.nih.gov/mapview/maps.cgi?ORG=hum&query=uid(587%2C4507%2C6186%2C109259%2C9026356%2C9026584%2C9026616%2C9028123)&qstr=DGS+OR+BCR+OR+SGLT1+OR+NF2&CHR=22&MAPS=ideogr[563.865008%3A3200.944992]%2Cmorbid[563.860000%3A3200.950000]&ZOOM=100.000


 ژنها و بيماريها
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  Xكروموزوم 
  

  ژن است1400ش از يب يحاو •

 آنها مشخص شده اند% 95ش ازيون جفت باز است كه بيلي م150ش از ي بيدارا •

  ديك كنينجا را كلي ادي تواني مX مرتبط با كروموزوم يهايماريافتن بي يبرا •
  

  
  
  
  
  
  
  
  
  

http://www.ncbi.nlm.nih.gov/mapview/maps.cgi?ORG=hum&CHR=X&BEG=0.00&END=8610.00&MAP0=ideogr%2Cgenec&VERBOSE=ON&COMPRESS=on&WIDTH=350&SIZE=20&QUERY=uid%28204%2C515%2C910%2C1206%2C1630%2C2003%2C2173%2C3069%2C3364%2C3970%2C4984%2C41753%2C78045%2C133789%2C133


 ژنها و بيماريها

 

224

 Yكروموزوم 

  
  ژن است200ش از ي بيحاو •

 آنها مشخص شده اند% 50ش ازيون جفت باز است كه بيلي م50ش از ي بيدارا •

 ديك كنينجا را كلي ادي تواني مY مرتبط با كروموزوم يهايماريافتن بي يبرا •

  
  

  
  

  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  

http://www.ncbi.nlm.nih.gov/mapview/maps.cgi?ORG=hum&CHR=Y&BEG=0.00&END=3650.00&MAP0=ideogr%2Cmorbid&VERBOSE=ON&COMPRESS=on&WIDTH=350&SIZE=20&QUERY=uid%289027087%29&QSTR=SRY&CMD=&FILL=0&ZOOM=0&ABS_ZOOM=0&GNL=None
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