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ک نیازمنت  در  ،ختتلات  وراتتتی، پزشتکان   به منظور فهم نقش ژنتیک پزشکی در تشخیص، درمان و اداره ا

 .اصول زمینه ای ژنتیک انسانی هستن 

 

 :  ف کلیاه ا 

ابزارهتای  ی، اهمیت ژنتیک پزشکی، تقستیم لتلول و خهخته لتلو     بایستی بتوان  با دانشجو در پایان دوره 

 ،xبستته بته   وا اتوزومتال،  ،قوانین من ل و ا گتوی وراتتت تتک ژنتی     ،پلی مهفیسم ،ژنتیک مو کو ی انسانی

کهومتوزومی، روشتهای ملا  ته     اختتلات    و لیتوژنتیک، ناهنجتاری  آنها، و بیماریهای مهممیتوکن ریایی 

بیماریهتای ژنتیکتی   ، ژنتیتک لتهنان   ، بیماریهای ژنتیکی خن  عاملی آنها، ها، و بیماریهای مهم کهوموزوم

 .ی مهم ژن درمانی در انسان آشنا گهددروشها  و روشهای تشخیص پیش و پس از تو    ،مهبوط به هموگلوبین

 

 میوز های میتوز و اهمیت ژنتیک پزشکی و لیکل للو ی و تقسیم .1

 لاختمان ژن .2

 ابزارهای ژنتیک مو کو ی انسانی و مهن لی ژنتیک در پزشکی .3

 آنهااهمیت و کاربهدها  پلی مورفیسم ژنتیکجهش و  .4

 گوی وراتت تک ژنیکاربهد آمار و احتمات  و ا  و قوانین من ل، شجهه نامه .5

 آنها و بیماریهای مهمی ویژگیها وتوارث اتوزومی غا ب و مغلوب  .6

 ویژگیها و بیماریهای مهمبا  را بیاموزد و غا ب و مغلوب  Xتوارث وابسته به  .7

 آن غا ب و مغلوب و جنبه های بهوز فنوتیپ  Xتوارث وابسته به  .8

 مو کو ی مکانیسم  .9

  (Case presentation) های متابو یکبیماری  .11

کهوموزومهتا و بهرلتی   نواربنت ی   ها، زوملیتوژنتیک، نحوه تهیه کاریوتیپ، روشهای ملا  ه کهومو .11
 اختلات  کهوموزومی

اختلات  کهوموزوم های اتوزوم و نحوه ت یین جنسیت و اختلات  کهوموزوم های جنسی 12
بیماریهای ژنتیکی خن  عاملی 13
ژنتیک لهنان 14
بیماریهای ژنتیکی مهبوط به هموگلوبین 15
ز تو  مشاوره ژنتیکی و روشهای تشخیص پیش از زایمان و پس ا 16
های مهم های مهم ژن درمانی در انسان همهاه با مثال روش 17

 2 :             تعداد واحد ژنتيک پزشکی:   نام درس 

 32 : مدت زمان ارائه درس هيعلوم پا   :مقطع 

  می و بافت شناسیيوشيب:   نياز پيش 

 هيعلوم پا معاون آموزشي: مسئول برنامه 
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  

 . آشنا شود میوز های میتوز و با اهمیت ژنتیک پزشکی و لیکل للو ی و تقسیم دانشجو بای  بتوان 

 
  

 اهمیت کاربرد بالینی ژنتیک پزشکی را توضیح دهد. 

 لی را نام ببردمراحل سیکل سلو . 

 تغییرات هر مرحله از سیکل سلولی را شرح دهد . 

 نحوه کنترل سیکل سلولی را توضیح دهد . 

 انواع کروموزوم ها را نام ببرد . 

 ساختار کروموزوم های یوکاریوتی را شرح دهد . 

 مراحل تقسیم میوز را شرح دهد . 

 اسپرماتوژنز را با اووژنز مقایسه کند . 

 

 

  

 . لاختمان ژن آشنا شودبا  شجو بای  بتوان دان

 
  

  انواع رده های مختلفDNA  را نام ببرد . 

  مشخصاتDNA های اقماری را نام برده و نقش آنها را در ژنوم شرح دهد . 

   انواع خانواده هایDNA  تکرار شونده را نام ببرد . 

   مشخصات خانواده هایDNA   تکرار شوندهALU  وLi را نام ببرید . 

  ساختمان ژنهای یوکاریوتی را شرح دهد . 

  نقش پروموتور و تشدید کننده های( Enhancer)  را توضیح دهد . 

  مکانیزم کنترل بیان ژنها در رابطه با زمان و محل را شرح دهد . 

  با ذکر مثالgene Family  را شرح دهد . 

 رح دهد و چگونگی بیان این ژنها را شرح دهدخانواده ژنی گلوبین را ش. 

 خانواده ژنی سوپر فامیلی ایمونوگلوبولین ها را شرح دهد . 

 تشابهات و تفاوت های ژنتیکی پروکاریوت ها و یوکاریوت ها را شرح دهد . 
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  

 . آشنا گهددک در پزشکی ابزارهای ژنتیک مو کو ی انسانی و مهن لی ژنتیبا  دانشجو بای  بتوان 

 
  

 کلن سازی مولکولی  را شرح دهد . 

  مهندسی ژنتیک را شرح دهد درخواص  آنزیمهای محدود کننده و کاربرد آنها . 

  ناقلینDNA   نام ببردرا در مهندسی ژنتیک شرح دهد و انواع آن را . 

 انه های کتابخ و نحوه تهیه کتابخانه ژنومیDNA مکمل را شرح دهد . 

  توضیح دهدروشهای آنالیز اسیدهای نوکلئیک را . 

 PCR  و کاربرد بالینی آن را شرح دهد . 

  آنالیز نتایجPCR و الکتروفورز را توضیح دهد. 

  هیبریداسیونin situ   توضیح دهدکروموزومها را . 

  تعیین توالی روشهایDNA را شرح دهد. 

 

  

 . آنها را بیاموزد اهمیت و کاربهد آشنا گهدد و یپلی مورفیسم ژنتیک جهش ومفهوم  با بای  بتوان دانشجو 

 

  

 با انواع تغییرات ژنوم انسان آشنا شود. 

 و  پلی مورفیسم را تعریف کند و انواع طبقه بندی آنها را بشناسد جهش . 

 م ببردمنشاء ایجاد جهش ها را نا . 

  نحوه ترمیم جهش و سیستم ترمیمDNA را مختصراً شرح دهد . 

 Hot point mutation ژنوم انسان را بشناسد. 

 شدت اثر بیماریزایی جهش های مختلف را بتواند تا حدی مقایسه کند. 

 اصول نوشتن و  نامگذاری جهش ها را بداند. 

  شرح دهدکاربردهای انواع پلی مورفیسم ها را. 

 خیص هویت در پزشکی قانونی را شرح دهداصول تش. 
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  

کاربهد آمار و احتمات  و ا گوی وراتت تک ژنی  و آشنا گهدد قوانین من ل ، شجهه نامه با دانشجو بای  بتوان 

 . را فها گیهد

 

  

 قوانین اول و دوم مندل را توضیح دهد . 

  و مغلوبی را توضیح دهدرابطه غالب . 

  بیان کندعلائم مورد استفاده در رسم شجره نامه را . 

 نحوه تهیه شجره نامه را توضیح دهد . 

 عوامل تاثیر گذار بر الگوی شجره نامه را توضیح دهد . 

 

  

آن را  ی مهم و بیماریها آشنا گهدد ی آنهاژگیهایو وتوارث اتوزومی غا ب و مغلوب  با دانشجو بای  بتوان 
 . بیاموزد

 
  

  دهدتوضیح الگوی وراثت اتوزومال غالب را از روی شجره نامه . 
 ویژگیهای وراثت اتوزومال غالب را نام ببرد . 

  نوروفیبروماتوز و آکندروپلازی را توضیح دهد -نحوه توارث بیاریهای هانتینگون . 

 دهد شرحمغلوب را از روی شجره نامه  الگوی وراثت اتوزومال . 

 های وراثت اتوزومال مغلوب را نام ببرد ویژگی . 

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

 نحوه توارث سیستیک فیبروز را توضیح دهد . 

 نقش هم خونی در ایجاد بیماریهای اتوزوم مغلوب را شرح دهد . 

 
 

  

آشنا های مهم  ها و بیماری ویژگیبا  را بیاموزد و غا ب و مغلوب  Xتوارث وابسته به  بتوان  دانشجو بایستی
 . شود

 
  

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

 یر فعال شدن کروموزوم نتایج حاصل از غX را توضیح دهد . 

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

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

  نحوه توارث سندرومX  شکننده را توضیح دهد  . 
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  

  . آشنا گهدد آن غا ب و مغلوب و جنبه های بهوز فنوتیپ  Xتوارث وابسته به  با دانشجو بایستی بتوان 

 
  

  منظور از نفوذ(Penetrance)  و تجلی(Expressivity)  را توضیح دهد . 

 پلیوتروپی را با ذکر مثال توضیح دهد . 

 صفات محدود به جنس و تحت نفوذ جنس را با ذکر مثال توضیح دهد . 

 یزم های غیر کلاسیک موثر بر اختلالات تک ژنی را نام ببردمکان . 

 نحوه توارث میتوکندریایی را با ذکر مثال توضیح دهد . 

 موزانیسم را تعریف و نحوه اثر آن بر الگوی توارث صفات را شرح دهد . 

  با ذکر مثالGenomic imprinting  را شرح دهد . 

  با ذکر مثالUniparental Diosomy   رح دهدرا ش.  

 
  

نواربن ی  ،ها روشهای ملا  ه کهوموزوم، نحوه تهیه کاریوتیپ، لیتوژنتیک با دانشجو بایستی بتوان 

  .آشنا گهددرا بهرلی اختلات  کهوموزومی  وکهوموزومها 

 

  

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

 نحوه تهیه کاریوتیپ  را شرح دهد . 

 های مختلف نوار گذاری کروموزوم ها را شرح دهد روش . 

 انواع ناهنجاریهای تعداد کروموزوم را نام ببرد و علل ایجاد آنها را شرح دهد . 

 Isochromese ایزوکروموزوم  و را با رسم شکل نشان دهدXq رنر را شرح دهیدو ارتباط آن سندرم ت . 

 واژگونی را تعریف و انواع آن را نام ببرد . 

 را شرح دهد ها های غیر طبیعی در واژگونی نحوه تولید گامت . 

 ابجایی را تعریف کندج . 

 را شرح دهدو تأثیر آن در بارداری  کروموزومی های غیر طبیعی در جابجایی نحوه تولید گامت.  
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  

 

 اختلات  کهوموزوم های اتوزوم و نحوه ت یین جنسیت و اختلات  کهوموزوم های جنسی با بتوان دانشجو بای  

 . آشنا گهدد
  

 علائم سندروم  داون را نام ببرد . 

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

 رد با خانواده دارای فرزند سندروم داون را شرح دهیدمشاوره ژنتیک در برخو .  

  را شرح دهد 81و تریزومی  81تریزومی . 

 علت ایجاد سندروم فریاد گربه را شرح دهد . 

 نحوه تعیین جنسیت در انسان را شرح دهد . 

  ساختمان کروموزومy  را شرح دهد . 

  ساختمان کروموزومx راشرح دهد . 

  ین فلتر، سندروم کلا های سندرومدر موردxyy 74   تریزومی ،x  فنوتیپ بیماران ـ علت  سندروم ترنرو

  .سیتوژنتیک بیماری و شیوع آنرا شرح دهید

  توژنتیک بیماری یعلت س –فنوتیپ هر بیماری  –کاریوتیپ و جنسیت هر بیماری 

 هر مافرودیسم کاذب و واقعی و علل پیدایش آنها را شرح دهد  . 

 

  

 . دشوآشنا  بیماریهای ژنتیکی خن  عاملی با بتوان  بایستی دانشجو

  

  

  توضیح دهدصفات چند عاملی را. 

 اصول ژنتیکی بیماریهای چند عاملی را شرح دهد . 

 دوزیع نرمال در جامعه را توضیح دهنحوه تطابق صفات چند عاملی با الگوی ت . 

 وراثت را شرح دهد و ادگی در تعیین نقش متقابل محیطاهمیت مطالعات خانو. 

  در تعیین نقش متقابل محیط و وراثت را شرح دهداهمیت ژنتیکی مطالعه دوقلویی . 

 نحوه تعیین میزان توارث پذیری یک صفت را شرح دهد . 

  صفات که نحوه توارث آنها به صورت صفات چند عاملی است را شرح دهدبرخی از . 

 در بیماری های چند عاملی را شرح دهات ژنتیکی جهت یافتن ژن های دخیل دانواع مطالع. 
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  

 . آشنا شودرا ژنتیک لهنان  بتوان  با  دانشجو بایستی

 
  

 ارثی در سرطان را شرح دهید و یتفاوت واژه های ژنتیک . 

  ببردژنهایی که در سرطان نقش دارند را نام . 

 انکوژنها را تعریف و انواع آنها را نام ببرد . 

 را شرح دهد به انکوژن نحوه تبدیل پروتوانکوژن . 

 سندرمهای ارثی بخاطر انکوژنهای فعال شده را شرح دهد . 

 ژنهای مهار کننده تومور را تعریف کند . 

  نقش ژنP53 را شرح دهد . 

 لکرد آنها را شرح دهدمثالهایی از ژنهای مهار کننده تومور و نحوه عم . 

 پولیپوز فامیلی کولون و نوروفیبروماتوز را شرح  -تومور ویلمز  -رتینوبلاستوم  سرطان سینه نحوه توارث

  .دهد

 

 
  

 . آشنا گهدد ی ژنتیکی مهبوط به هموگلوبینبیماریها با دانشجو بایستی بتوان 

 

  

  را نام ببردسازنده گلوبین  مختلفژنهای . 

 نحوه تنظیم بیان ژن های مختلف سازنده گلوبین در حین نمو انسان را شرح دهد. 

  را شرح دهدمختلف سازنده گلوبین ژنهای ساختاری اختلالات مهم. 

 را شرح دهدمختلف سازنده گلوبین ژنهای  یاختلالات مهم بیان. 

  درا شرح دهانواع مختلف بیماریهای تالاسمی. 

  را شرح دهدموتاسیونهای شایع در مورد ژن سازنده زنجیره آلفا و بتا. 

 روشهای مطالعه موتاسیونهای ژن سازنده زنجیره آلفا و بتا را شرح دهد. 

 نحوه تشخیص ناقلین تالاسمی را توضیح دهد . 

 با شبکه ارجاع و غربالگری بیماری تالاسمی در کشور آشنا شود . 

 

 

  
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 . را بیاموزدمشاوره ژنتیکی و روشهای تشخیص پیش از زایمان و پس از تو   ستی دانشجو بای

 
  

 کاربردهای تشخیص قبل از زایمان را شرح دهد. 

 مشاوره ژنتیکی برای تشخیص قبل از زایمان را شرح دهد. 

  مینوسنتز، نمونه گیری از ویلی کوریونیک، آ: آزمایشهای تهاجمی شامل ) متدهای تشخیص قبل از زایمان
و ( کوردوسنتز، آزمایشات غیر تهاجمی غربال سرم مادری برای سنجش آلفا فیتوپروتئین و غربال سه گانه

 . الکتروسونوگرافی را بداند

 بیان کندهای در حال ظهور برای تشخیص قبل از زایمان  را  تکنولوژی . 

  مطالعات آزمایشگاهی (سنجش بیوشیمیایی ، آنالیز  توژنتیک ،یسDNA   )را شرح دهد. 

  توضیح دهداثر تشخیص قبل از زایمان بر روی جلوگیری و اداره بیماری ژنتیک را. 

 غربال جمعیت بر روی بیماریهای ژنتیکی را شرح دهد. 

 غربال نوزادان را شرح دهد. 

 غربال بالغین را شرح دهد. 

 غربال هتروزیگوتها را شرح دهد. 

 ش از زایمان را شرح دهدغربال پی. 

 

  

 
 .آشنا شودهای مهم  های مهم ژن درمانی در انسان همهاه با مثال روش با دانشجو بایستی بتوان 

  
  

 تفاوت درمان بیماری های ژنتیکی و ژن درمانی را شرح دهید . 
 ح دهدرا شر یژنتیک های وضعیت فعلی درمان بیماری . 
 توصیح دهدات ویژه درمان بیماریهای ژنتیکی را ظملاح . 

 استراتژیهای درمانی را شرح دهد . 

 درمان ناهنجاریهای متابولیسمی را شرح دهد . 

 درمان در سطح پروتئین را شرح دهد . 

 اصلاح ژنوم سوماتیک با پیوند را شرح دهد . 

 ژن درمانی را شرح دهد . 

 بیان نماید های انتقال ژن را استراتژی . 

 خطرات ژن درمانی را شرح دهد.  
 شدید ، هموفیلی مرکب نحوه ژن درمانی نقص ایمنیD وشن، کمبود آدنوزین ددضلانی یستروفی ع، د            

 . آمیناز را شرح دهد

  یش ژنی خصوصاً سیستم کریسپر توضیح دهیدایرمورد سیستم های ودر . 
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 

 

  امكانات آموزشي بخش 
  

 

 

   آموزش دهنده 
  

 

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

2) Elements of Medical Genetics, A.E.H. Emery & R. F. Mueller 

3) Essential Medical Genetics, J.M. Conner  

7

 

 نحوه ارزشيابي 
 جلسات تدريس شده کوئيز از 

  

 

 
  كلنحوه محاسبه نمره  

 

    74

 74 

 81

 

   

 

 

 مقررات 
 81

                   16  
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