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 به نام خداوند زيبايي ها

پايان و راه دانش را چراغي براي تعالي كران، رحمتش بيسپاس و ستايش، سزاوار پروردگاري است كه كرامتش بي

آموزد، به نشاند و قلم را به او سپرد تا آنچه را ميكه به انسان آموخت، انديشه را در جانش  انسان قرار داد؛ آن

 .هاي دانايي را روشن نگاه داردديگران نيز بياموزد و چراغي از چراغ

افزايد؛ و پزشكي، در ميان  گيرد و بر غناي آن ميدانش، امانتي است كه هر نسل از نسل پيشين به ميراث مي

از دانش، خرد،  ها، آميختهدانش با بيماري روبهاي شگفت  با انساني  تجربه و مهر است. طبيب تنها  رو نيست؛ 

 .مواجه است كه رنج، اميد و زندگي خويش را به دستان او سپرده است

مان كن كه در راه آموختن،  پروردگارا، ما را از جويندگان راستين حقيقت و از شاكران نعمت دانايي قرار ده؛ ياري 

مياز جست را  آنچه  و  كنيم  تكيه  خرد  به  داوري  در  بازنايستيم،  به وجو  شايستگي  و  دقت  امانت،  با  آموزيم، 

 .آيندگان بسپاريم

يار در نزديك به دو دهه فعاليت در عرصه آموزش پزشكي، با باور به همين رسالت، كوشيده است پلي ميان  رزيدنت 

دانش روزآمد، تجربه استادان و نيازهاي واقعي جامعه پزشكي باشد؛ بستري كه در آن آموزش، تنها انتقال محفوظات  

 .تر و ساختن پزشكي توانمندتر است تر، انديشيدن دقيق نيست، بلكه تلاشي براي فهم عميق 

و تبديل   اطفال  دهي دانشي گسترده در حوزهاثر پيشِ رو حاصل همين نگاه است؛ تلاشي براي گردآوري و سامان

تر سازد. اين اثر  كارگيري آن را براي مخاطب آسانمحور و روان كه مطالعه و بهآن به محتوايي منسجم، مفهوم

سازي مباحث تدوين سازي و روانهاي معتبر و با كوشش مؤلف گرامي در مفهومگيري از منابع و رفرنسبا بهره

 A يار و بررسي جمعي از اساتيد، موفق به كسب رتبهشده و پس از عبور از فرآيند كنترل و ارزيابي علمي رزيدنت

 .يار شده استدر ارزيابي كيفي رزيدنت

مجموعه تنها  كتاب،  اين  است  آموختن، اميد  مسير  در  باشد  همراهي  بلكه  نباشد؛  مطالب  و  صفحات  از  اي 

آموزيد، روزي در نجات جاني، آرامش باشد كه هر دانشي كه از اين صفحات مي  انديشيدن و بهتر طبابت كردن

 .تر شدن چراغ زندگي انساني به كار آيدبيماري و روشن

 .ترين جلوه اين همراهي باشدو طبابت، شايسته به اميد آنكه دانش، با مهر همراه شود؛ 
 

 مديرمسئول انتشارات                                                                   

 مرجان پورنديم       

 ناشر مقدمه  



 



 
 

                    

 ي با سلام و عرض ادب خدمت همكاران گرام

جهت    ي به صورت تمام رنگي  در نگارش كتب پزشك  يهمواره سع  يورود به عرصه مقدس پزشك  يابتدا  از

 برداشته باشم. يام تا بتوانم قدم هر چند كوچك در عرصه پزشكاستفاده همكاران گرانقدرم داشته

 :شوميم  ادآوريرا خدمتتان  ليكتاب نكات ذ نيمطالعه ا  جهت

 است. دهي مطالب مطرح گرد ح يتوض ي در متن كتاب برا دي بدان   شتريبصورت ب ي. نكات١

است تا همكاران بتوانند   ده ي اضافه شده است كاملا مشخص گرد   ا ي نموده   ر يي تغ  ٢٠٢٤كه در نلسون    ي . موارد ٢

به   ي ا ژه ي ال نگاه و ؤ چرا كه تجربه نشان داده است طراحان محترم س  ند ي مطالعه نما   شتر ي را با دقت ب  د ي نكات جد 

 مباحث دارند.   ن ي ا 

 هر فصل آورده شد. انيدر پا  رياخ  ي هاسال تخصصي و بورد   ءالات ارتقاؤ. س٣

كتاب  الات فوق تخصص در متن  ؤكتب انجام دادم آوردن س  نيدر ا   زانيشما عز ي كه برا يگري. از خدمات د٤

 .باشديمطالب م  شتر ي ب م يتفه ي برا

  ي برا  دي مجموعه بتوان   نيدر هر مبحث گنجانده شده است تا با خواندن ا  يكاف  حيمهم كتاب با توض  ر ي. تصاو٥

 .  د يابيلازم را ب يهمزمان آمادگ ز ين  )KFP(  يآزمون بورد شفاه

با نام افشره    ي هر مبحث نكات   ان ي است كه در پا   ن ي نام برد ا   توان ي مجموعه م   ن ي ا   ي كه برا   يي ها ي ژگ ي و   گر ي . از د ٦

 هر فصل داشت.   ان ي در پا   ي كوتاه   ي بند آورده شده است كه بتوان جمع 

  گاه ي باورم كه مطالب مشترك در كتب مختلف بهتر است در جا   ن ي بر ا   ي س ي نو طبق اصول خلاصه   ي . همكاران گرام ٧

است    ي ا حافظه   ن ي تر مهم   ي ر ي حافظه تصو   دن، ي بر حافظه نوشتن و خواندن و شن كه علاوه   را ي خودشان عنوان گردد، ز 

 .  رند ي تا مطالب را فراگ   د ي آ ي كه به كمك افراد م 

نقاط قوت د٨ از  برا  ريمجموعه گنجاندن تصاو  نيا   گر ي.  از كتاب  در    باشديم  يمهم  ي ها سندرم  ي خارج  كه 

 مطالب خواهد شد. يمفهوم اريبس ي ر يادگ يامر منجر به  ن يكتاب نمونه مشابه نداشته كه ا 

 مولف مقدمه  



  يط  يطولان   ي ها راه  ديبا  ت ي به قله موفق  دنيرس  يو برا   ميراه هست  ي باور هستم كه در ابتدا   نيبر ا   شهيهم

و بورد   ء ارتقا  يهارا در آزمون  جه ينت  نيبتوانند بهتر  يبا مطالعه مجموعه فوق همكاران گرام  دوارم ي. ام ميكن

 دست آورند.هب

  ت ي دانشگاه نها   ي متخصص اعصاب و روان استاد دانشگاه و مادرم مرب  يي از زحمات پدرم، دكتر باقر وفا   ان ي پا  در 

از تمام همكاران خود در مجموعه    ن ي اند. همچن بوده  م ي و تشكر دارم كه همواره راهنما، همراه و كارگشا   ي قدردان 

 سپاس را دارم.   ت ي نها   ي دكتر رسول   ي و آقا   ي ض ي دكتر ف   ي مسئول محترم آقا   ر ي بخصوص مد   ار ي   دنت ي رز 

 : د ي بپرس   ر ي ز   نك ي ل   ق ي از طر   نستاگرام ي الات خود را در ا ؤ س   د ي توان ي ال م ؤ صورت وجود هرگونه س   در 

 https://instagram.com/dr.i.vafaei 
 

 ييوفا  مانيدكتر ا 

 رتبه دو كشوري آزمون فوق تخصص كودكان 

 بورد فوق تخصصي ريه كودكان

استاديار و عضو هيئت علمي دانشگاه علوم پزشكي تبريز
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 اختلالات چشم: ٢٨ش 
 

 هاي ژنتيك انساني ـ پايه  ٩٦فصل 
 : پايه هاي ژنتيك انساني  ٩٦فصل 

DNARNA

 ها: انواع موتاسيون

 
*Some have been shown to cause aberrant splicing. From Turnpenny P, Ellard S, eds. Emery’s Elements of Medical Genetics, 14th ed. 
Philadelphia: Churchill Livingstone; 2012: p. 23 

 . موتاسيون كاهش عملكرد: ١

 گردد. اين موتاسيون باعث كاهش سطح عملكرد پروتئين مي
شود كه حفظ يك فنوتيپ نرمال بستگي به توليد پروتئين از روي هر دو نسخه يك به وضعيتي اطلاق مي  Haploinsufficiencyاصطلاح  

 گردد. در عملكرد ژن مربوطه مي %٥٠كاهش ژن است كه باعث 

 ٩٦فصل 
SECTION 96 

Nelson 2024 

 يانسان كيژنت يهاهيپا
Principles of Human 

Genetics 
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 . موتاسيون كسب عملكرد: ٢

 گردد. گردد كه باعث افزايش عملكرد طبيعي ميرسد كه باعث توليد پروتئيني مياكثراً به طور توارث غالب به ارث مي

 است.ها ترين ناهنجاري عدم تناسب و كوتاهي قد و اندامبيماري آكندروپلازي كه شايعمثال: 

نرمال، در شرايط كمبود اكسيژن روي   Hbهاي  كه در شرايط كمبود اكسيژن برخلاف زنجيره   هاي نرمالن يهموگلوبسل:  بيماري سيكل  -
 گردد. مي RBCدهند كه باعث از دست رفتن شكل طبيعي  هم تجمع كرده و فيبرهايي را تشكيل مي

 ها سرطان -
 هاي جانبي مزمن در كودكان است. ترين فرم ارثي نوروپاتيبيماري شاركو ماري توث: شايع -

٣  .Microdeletion : 

 ژرژ، اسميت ماگنس وجود دارد. در سندرم ويليامز، دي
، كندروديسپلازي و كوتاه MRتواند باعث ايكتيوز، سندرم كالمن، آلبينيسم چشمي،  مي  Xهاي مختلف در بازوي كوتاه كروموزوم  حذف

 قدي گردد. 

 هاي ژنتيكي:ژنوتيپ و فنوتيپ در بيماريهمبستگي  

 : Long QT. سندرم  ١

 گردد. حالت هتروژن داشته و باعث عوارضي چون سنكوپ، ارست قلبي، مرگ ناگهاني مي

 ، سندرم مارفان است. CF. مثال ديگر اين مورد  ٢

 دهد. رخ مي ١-در سندرم مارفان جهش در ژن فيبريلين
 در اين سندرم تركيبي از اختلالات از جمله اختلالات اسكلتي، چشمي، آئورتي وجود دارد. 

 گردد. ترين عارضه آن، پارگي آئورت است كه باعث مرگ ناگهاني ميخطرناك
CF  تليوم مجاري تنفس، پانكراس برون ريز، روده كوچك، مجاري تناسلي مردانه، سيستم  نيز يك بيماري چند سيستمي است كه اپي

 كند. كبدي ـ صفراوي و غدد عرق را درگير مي
CF   در اثر جهش در ژنCFTR  آيد. به وجود مي 
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 اختلالات چشم: ٢٨ش 
 : الگوهاي انتقال ژنتيكي٩٧فصل 

 اختلال رفراكشن :  ٦٦٠فصل  

 نامه: هاي شجرهتاريخچه خانوادگي و نشانه

در بين خويشاوندان درجه يك مثل والدين، خواهر ـ برادرها يا فرزندان حدود نصف اطلاعات ژنتيكي مشترك است. قوم و خويش   نكته:

١در درجه اول، داراي حدود 
 اطلاعات مشترك هستند. ٨

 توارث مندلي:
 Xاتوزومال غالب، اتوزومال مغلوب، وابسته به  شكل كلاسيك وجود دارد: ٣به طور كلي 

 . توارث اتوزومال غالب:١
 شود. در يك صفت اتوزومال غالب تغيير در يك ژن باعث تغيير در فنوتيپ مي

 است. ٩٧ـ٥نامه مربوط به توارث اتوزومال غالب به صورت شكل شجره 

 
Fig. 97.5 Autosomal dominant pedigree. Pedigree showing typical inheritance of a form of achondroplasia (FGFR3) inherited as an 
autosomal dominant trait. Black, Affected patients. 

 توضيح شكل فوق: 

 دهد. انتقال مي II-5و  II-2، ژن I-1فرد  -
 هاي معيوب را به فرزندان خود دارد.ژن) شانس انتقال ٢به  ١( %٥٠يك فرد داراي ريسك  -
 دهند. افراد سالم اختلال را به فرزندان خود انتقال نمي -
 شوند. جنس مذكر و مؤنث به يك اندازه مبتلا مي -

 باشند ولي باعث تأييد توارث اتوزومال غالب است. انتقال مذكر به مذكر، ويژگي اين توارث نمي   نكته مهم در اين وارثت   

 دهد. را به پسر انتقال مي Yتواند انتقال دهد، چون پدر وجود دارد ولي پدر به پسر نمي Xانتقال عمودي در وابسته به جنس  نكته: •
 يابد. تنها از مرد به مرد انتقال مي Yموارد وابسته به  نكته: •

ها سابقه درگيري اعضاي ADباشد ولي در بسياري از  ها مي، جزء ويژگي آنADچهار علت اينكه، انتقال پدر و مادر به فرزند در وراثت  
 خانواده وجود ندارد، به شرح ذيل است:

 تخمك يا اسپرم رخ داده باشد و فرد از اين سلول به وجود آمده باشد.  DNA) امكان دارد يك جهش جديد در ١
 در اين افراد تمام افراد ناقل جهش، از فنوتيپ يكساني برخوردار نيستند. با نفوذ ناقص: AD) وجود ناهنجاري ٢
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Fig. 97.6 Incomplete penetrance. This family segregates a familial cancer syndrome, familial adenomatous polyposis. Individual II.3 is an obligate 
carrier, but there are no findings to suggest the disorder. This disorder is nonpenetrant in this individual. Black, Affected patients. 

 كند. شخص سالم را به هم مرتبط مي   ٢در اين شكل امكان جهش نسلي وجود دارد و در آن يك فرد سالم،  
 هاي مختلفي هستند. يكسان داراي فنوتيپ ADهاي  افراد با جهش ) بيان متغير:٣
شوند، اتفاق نيفتاده  خودي در اسپرم يا تخمك باعث ايجاد فرزند ميژنتيكي به صورت خودبه هاي  برخي از جهش  ) جهش سوماتيك:٤

 دهد، موزائيك گويند. ها روي نميدهد و به خاطر اينكه در همه سلولهاي رويان در حال رشد رخ ميبلكه در يكي از سلول
 ها حاوي جهش هستند. تر از حالتي است كه تمام سلولهاي ملايماين حالت داراي رژيم

 : AR. اتوزوم مغلوب  ٢

 سل و آنمي سيكل CFمثال:  دهد.  رخ مي جهش در هر دو نسخه از يك ژن ARوراثت 

 هاي صفات اتوزومال مغلوب عبارتند از: ويژگي

 
Fig. 97.7 Autosomal recessive pedigree with parental consanguinity. Central dot, Carriers; Black, Affected patients. 

 ها ) انتقال افقي: وجود چندين فرد مبتلا در يك نسل و عدم وجود اعضاي بيمار در ديگر نسل١
 هاي ديگر ) مشاهده چندين عضو مبتلا از خويشاوندان در يك نسل و عدم مشاهده هيچ يك از اعضا در نسل٢

 باشد. مبتلا از قبل دارند، ميبراي والدين كه يك فرزند  %٢٥ريسك ابتلاي مجدد  نكته: 

 ) ابتلا يكسان زن و مرد ٣
 ) شيوع بالا در فرزندان حاصل از ازدواج فاميلي ٤
 اشاره دارد.  AR) نسبت خويشاوندي به ٥
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  ٣ـ٤درصد، حدود دو برابر ريسك عمومي (  ٦ ـ٨در ازدواج بستگان درجه يك، ريسك ابتلا به ناهنجاري ژنتيك براي فرزندان حدود    نكته: ي
 درصد) است.

 رسد، عبارتند از: به ارث مي ARمواردي كه به صورت 
 ) بيماري ادرار شربت افرا ٧ I) گوشه نوع ١
٢ (CF كم خوني فانكوني نوع ٨ (C 
 A) نيمن پيك نوع ٩ ) تاي ساكس ٣
 ) سندرم بلوم١٠ ) ديس اتونومي خانوادگي ٤
 MPS4) ١١ ) بيماري كاناوان٥
٦ (GSDIA هيپوگليسمي هيپرانسولينيسم فاميلي نوزادي) ١٢ 

 فرمول هاردي واينبرگ به صورت ذيل است:
pଶ + 2pq + qଶ = 1 

p :ها فراواني يكي از جفت الل  q :ي ديگريفراوان 

 . توارث غالب كاذب: ٣
 انتقال ظاهراً غالب براي بيماري اتوزومال مغلوب است.

 
Fig. 97.8 Pseudodominant inheritance. Black, Affected (deaf); central dot shows carrier who is asymptomatic (unaffected). 

 همسري ناقل هتروزيگوت دارد. گوتيهموزفرد بيمار 

 سل، ناشنوايي غير سندرمي اتوزومال مغلوبآنمي سيكلمثال:  

 : X. توارث وابسته به  ٤
 مغلوب:  Xوابسته به    

 
Fig. 97.9 Pedigree demonstrating X-linked recessive inheritance. Central dot, Carriers; Black, Affected patients. 
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 مؤنث است.  > ) در جنس مذكر ١
 تر است.شود يا در صورت ابتلا از مردان خفيف ) ناقل مؤنث مبتلا نمي٢
برد.موارد سالم كه جهش را به ارث نمي  %٥٠ريسك دختر مبتلا،    %٢٥ريسك پسر مبتلا،    %٢٥هاي مؤنث داراي  ) ناقل٣
شانس براي   %٥٠شانس داشتن پسر غير مبتلا و    %٥٠باشند.  ) مردان مبتلا داراي دختران ناقل و پسران غير مبتلا مي٤

 داشتن دختران ناقل ژن هستند. 

شود و ديده مي  Yكند ولي در توارث اتوزومال غالب و وابسته به  را منتفي مي  Xانتقال مذكر به مذكر، احتمال توارث وابسته به    نكته:
 مردان فقط دختران حامل بايد داشته باشند. 

 غالب:  Xوابسته به  •
 شود.مبتلا درگير ميفرزندان يك زن   %٥٠يك فرد مبتلا تنها دختران مبتلا و پسران غير مبتلا دارد و 

 اين كنتيننشيا پيگمنتيمثال:  

 
Fig. 97.11 Pedigree pattern demonstrating X-linked dominant inheritance. Black, Affected patients. Note there is no father-to-son 
transmission in this situation, and hemizygosity (i.e., X-linked gene in a male) is not lethal. In some X-linked dominant conditions, X-
linked males have a more severe phenotype and might not survive. In that case, only females manifest the disease (see Fig. 97.12). 

 
Fig. 97.12 Pedigree of an X-linked dominant disorder with male lethality, such as incontinentia pigmenti. Black, Affected patients. 

 : Yتوارث وابسته به    
 رسند.) اين صفات فقط از مرد به مرد به ارث مي١

 
Fig. 97.13 Y-linked inheritance. Black, Affected patients. 
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 شود.به تعيين جنسيت مذكر و توليدمثل مردان منجر مي  Yهاي وابسته به ) بيشتر ژن ٢ ي

 توارث اتوزومال كاذب:

  SHOXها،  شود. يكي از اين ژنوجود دارد كه باعث تظاهرات مشابه در زنان و مردان مي  Yو    X  كروموزوممناطق شبه اتوزومال در روي  
 است.

 گردد. باعث ديس كوندروستوزيس لري ـ ويل مي SHOXجهش هتروزيگوت در ژن 
باشد كه با قوس دوطرفه ساعدها و دررفتگي اولنا در ناحيه مچ و كوتاه قدي همراه  اين بيماري، نوعي ديس پلازي اسكلتي بسيار نادر مي

 است.
 شود. ناميده مي langer mesomelic  ديوارفيسمدر موارد هموزيگوت، شكل بيماري شديدتر است و 

 توارث دو ژني:

 رتينيت پيگمنتوزا مثال:  

داراي بينايي نرمال هستند    RPدهد. به طور مثال والدين در  اين توارث به اين صورت است كه جهش در ژن متفاوتي در والدين رخ مي
 شوند. مبتلا مي  RPاند و هتروزيگوت دوگانه هستند به  ولي فرزندان كه هر دو جهش را به ارث برده

 
Fig. 97.14 Digenic pedigree. Here, the disease alleles are a and b and they reside on distinct genetic loci or genes. For a person to have 
the disease, heterozygosity for mutant alleles in both genes (A/a; B/b) is required. Black, Affected patients. 

 هاي هر دو نوع توارث اتوزومال غالب و مغلوب را دارد. اين توارث دو ژني ويژگي نكته:
است   ٤به    ١زوج سالم كه ناقل جهش در هر دو ژن متفاوت هستند و داراي توارث دو ژني است، خطر و ريسك داشتن فرزند مبتلا    نكته:

 (مشابه اتوزومال مغلوب). 
 براي انتقال هر دو جهش است.   ٤به    ١هاي بعد داراي خطر  ها و فرزندان مبتلا در نسل ولي فرزندان مبتلاي آن 

 گردد. در صورت دريافت هر دو جهش به بيماري مبتلا مي
 فاميلي: توارث ژنتيكي كاذب و تجمع 

 گردد. در برخي موارد، عواملي غير از ژنتيكي باعث وقوع بيماري در چندين عضو خانواده مي

 هاي تراتوژنيك، عوامل تعريف نشده عوامل محيطي، آسيبمثال: 

 شود. كشيدن سيگار توسط پدر باعث ابتلاي خواهر، برادر يك خانواده به آسم مي: ١نمونه  
 گردد. مصرف الكل توسط مادر در طي بارداري، باعث ايجاد چهره غيرعادي مي :٢نمونه  
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 در موارد ذيل محتمل است:  BRCA2و  BRCA1هاي سرطان پستان ارثي در نتيجه جهش در ژن 

 سالگي  ٥٠) سن شروع قبل از ٢  ) فرد داراي سابقه شخصي ابتلا به سرطان پستان١
 فاميلي سرطان سينه يا تركيب سرطان سينه و تخمدان   ) سابقه٤  ) ابتلا به سرطان سينه دوطرفه يا مولتي فوكال ٣
 ) فرد داراي سابقه شخصي يا خانوادگي سرطان سينه در فرد مذكر٥
 ) خود فرد در هر سني كه باشد، سابقه سرطان در سن پايين است. ٦

 توارث ميتوكندريال:
 همكاران گرامي اين مطلب بارها مورد سؤال قرار گرفته است. 

 
Fig. 97.15 Pedigree of a mitochondrial disorder, exhibiting maternal inheritance. Black, Affected patients. 

 رسد. بنابراين داراي توارث مادري هستند. ژن اين موارد به طور كامل از مادر به ارث مي
 تواند به هيچ كدام از موارد انتقال دهد. دهد، ولي يك پدر نميبنابراين مادر به همه فرزندان چه مذكر چه مؤنث انتقال مي

 


