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 ترجمه و تلخیص
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 به سوالات: یو پاسخده یگردآور

 یفاطمه زمان دکتر

 کشور 1401درصد بورد تخصصی  5

 دانشگاه علوم پزشکی تهران
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          91فصل  

                Section 94 

 
 یانسان کیژنت: 9بخش 

 های ژنتیکبیماریـ  94فصل 

 یانسان کیژنت: 9بخش 
 از نظر سؤالی اهمیت کمتری دارد.همکاران گرامی این فصل 

 است. DNAترین روش بررسی ژنتیک، آنالیز موتاسیون مستقیم مهم

PCR  روشی برای آنالیزDNA .است 

 : مشاوره ژنتیک1ـ94

 گیرد.% امتحانی است و مورد سؤال قرار می۱00جزء موارد  ۹4ـ۳همکاران گرامی جدول 

 

 باشد.سال جزء موارد فوق نمی ۱8مادر زیر نکته بسیار مهم این جدول این است که سن 
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 در کودکان کیژنت
 یار انتشارات و آموزش پزشکیرزیدنت

 های ژنتیکی: مدیریت و درمان ناهنجاری2ـ94

 های فیزیولوژیک:درمان .1

 شود.ها در درمان اختلالات مادرزادی متابولیسم استفاده میاز این نوع درمان

 پرهیز از مصرف فنیل آلانین در فنیل کتونوری 

 های میتوکندریاییتجویز کوآنزیم برای بیماران مثل مالونیک اسیدمی و بیماری 

 تحریک مسیرهای جایگزین برای ترشح آمونیاک در اختلالات چرخه اوره 

 های کریگلر نجارروبین غیر کونژوگه در سندرمفوتوتراپی در موارد افزایش بیلی 

  برای کاهش شکستگی استخوانی امپرفکتیادرمان با بیس فسفونات در استئوژنز 

  1اجتناب از کشیدن سیگار در افراد دچار کمبود نیپسیترآنتی 

  اجتناب از غذاها و داروهای خاص در افراد دچار کمبودG6PD یا پورفیریای مکرر 

 ها باید در تمام عمر تجویز شوند.این درمان

 های جایگزینی:درمان .2

 ذیل نیاز به جایگزینی آنزیم دارند.های جایگزینی آنزیم: مثال 

 CF  های پانکراستجویز آنزیم 

 Alk  نوترکیب برای درمان هیپوفسفاتازی 

  ،گوشه، فابریMPS I, II, IVA, VI 

 کمبود اسید لیپاز 

  پومپه(MPS VII, I, IIA) 

 MLD 
 - مانوزیروزیس 

  نیمن پیک 

 لیپوفوشینوز سروئید عصبی 

 پیوند سلول و ارگان 

 ژن درمانی:

 گردد.، ویسکوت آلدریچ انجام میSCIDدر بیماری 
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          97فصل  

                Section 97 

 
 الگوهای انتقال ژنتیکیـ  97فصل 

 
 

 همکاران گرامی این فصل یکی از فصولی است که حتماً یک سؤال از آن طرح خواهد شد.

 نامه:های شجرهتاریخچه خانوادگی و نشانه
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 در کودکان کیژنت
 یار انتشارات و آموزش پزشکیرزیدنت

 
Fig. 97.1 Common pedigree symbols, definitions, and abbreviations. 

 
Fig. 97.2 Pedigree line definitions. 
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          98فصل  

                Section 98 
 

 
 سایتوژنتیکـ  98فصل 

 

 ها از نظر ساختار، عملکرد توارث و ناهنجاری کروموزومی.مطالعه کروموزوم تعریف:

های زودهنگام % از سقط۵0% از تولدهای مرده، ۵% از تولدهای زنده، ۱ـ2کروموزومی در های ناهنجاری

 ماهه اول بارداری رخ داده است. ۳که در 

 در چه مواردی آنالیز کروموزومی انجام دهیم؟

 افرادی که دارای چندین آنومالی مادرزادی هستند. (۱

 های بدشکلی )دیسمورفیک(ویژگی (2

 ناتوانی ذهنی (۳

 های انجام آنالیز کروموزومی عبارتند از:اندیکاسیون 

 (۳۵ ≤)سن بالای مادر  (۱

 آنومالی در سونوگرافی جنینی (2

 آنومالی مادرزادی متعدد (۳

 محدودیت رشد جنین با علت نامعلوم (4

 مشکلات رشد و نمو بعد از زایمان (۵

 آمبیگوس ژنیتالیا (۶

7) MR با علت ناشناخته همراه با ناهنجاری آناتومیک یا بدون همراهی آن 

 یائسگی یا ناباروری زودهنگام (8

 مورد( ۳های مکرر )بیش از سقط (۹

 سابقه قبلی تولدهای مرده و مرگ نوزاد (۱0
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 در کودکان کیژنت
 یار انتشارات و آموزش پزشکیرزیدنت

 وجود خویشاوند درجه یک مبتلا یا مشکوک به ناهنجاری کروموزومی (۱۱

 نفع آنومالی های بالینی بهوجود یافته (۱2

 خیمعوارض خوش (۱۳

 های شکنندگی کروموزومی )مثل سندرم بلوم، آنمی فانکونی(سندرم (۱4

 های آنالیز کروموزومی: روش98ـ1

 گیرد.های فرعی خون و کشت فیبروبلاست انجام میبررسی سایتوژنیک از راه بررسی لنفوسیت 

 ی کوریونی، به دست آمده از مایع آمنیوتیک، پرزهاهای مطالعات کروموزومی جنین از راه بررسی سلول

 گیرد.خون جنین صورت می

 آید.گزینی( از آنالیز بلاستومر به دست میبرای بررسی موارد قبل از جنینی )قبل از لانه 

ود مناسب آنالیز و بررسی سایتوژنیک مغز استخوان در لوکمی برای بررسی بهبود و موفقیت درمان و ع

 ود.ربه کار می

 ۹2، ۶۹، 4۶باشد، مثلاً  2۳ها مضربی از یوپلوئید یعنی اینکه میزان کروموزوم نکته:

 های تعداد کروموزومی: سندرم داون و سایر ناهنجاری98ـ2

زوم است های یوپلوئید است که بیش از تعداد دیپلوئید نرمال کروموهای پلی پلوئید همان سلولسلول

 که اکثراً قابل حیات نیست.

 د.ست کروموزوم هاپلوئید و فقط در فرم موزائیک قابلیت زنده ماندن دارن ۳پلوئید یعنی تری

اهنجاری نترین و آشکارترین ها است. آناپلوئیدی شایعترین علت آناپلوئیدی جدا نشدن کروموزومشایع

 شود.ها تشخیص داده میدرصد از حاملگی ۳ـ4کروموزومی در انسان است و حداقل در 

 ی زمانی است که به جای دو کروموزوم، یک کروموزوم خاص در سلول حضور دارد.مونوزوم

 ترین علت آناپلوئیدی هستند.ها شایعتریزومی

 سندرم داون:

 ماندگی ذهنی است.ترین علت ژنتیکی عقبشایع 2۱تریزومی 

ی همراه دیسمورفیک خاصهای های مادرزادی و ویژگیعلاوه بر مشکلات شناختی سندرم داون با آنومالی

 است.
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          101تا  99فصل  

                Section 99-100-101 
 

 
 اساس ژنتیکی بیمارانـ  99فصل 

 هاژنوم بیماریـ مطالعات بر پایه اپی 100فصل 

 های نادرـ رویکرد ژنتیکی بیماری 101فصل 

 

 همکاران گرامی از این سه فصل سؤالات بسیار کمی مطرح شده است.

 گردد:چند نکته بسیار مهم داشته که طی مطالب ذیل خدمتتان بیان می

 سندرم کابوکی:
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 در کودکان کیژنت
 یار انتشارات و آموزش پزشکیرزیدنت

 
Fig. 100.1 The viable yellow mouse model of epigenetic modification of disease risk. The wild-type 

strain is depicted at the top; the brown coat color is caused by a band of yellow pheomelanin within the 

shaft of the otherwise black hair, resulting from a pulse of expression during hair growth from the a 

(nonagouti) gene on chromosome 2. The lower examples represent what happens when the intracisternal 

A particle (IAP) transposable element inserts upstream from the nonagouti gene. These mice can be 

indistinguishable from wild-type mice when the IAP element is completely silenced (pseudoagouti 

phenotype), or the IAP element can be active in every cell (bottom), driving continuous transcription of 

the nonagouti gene and causing pheomelanin to be expressed throughout the growth of the hair, causing 

the yellow color of the fur (viable yellow phenotype). These mice are also obese because of the effect of 

agouti-signaling protein on adipocytes. When some cells express and others silence the IAP element, an 

intermediate fur phenotype, often described as “mottled,” is generated, accompanied by a less pronounced 

obesity. This demonstrates how the same genetic mutation (the IAP insertion) is variable in its association 

with a phenotype, depending on differences in transcriptional regulation at a specific locus in the genome. 

 ترین نکات این سندرم عبارتند از:مهم

 پتوز )۱

2( eversion قسمت جانبی پلک تحتانی 

۱ابرو کمانی و پهن که در  )۳
۳
 شود.انتهایی ریخته می 

 گوش برجسته )4
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