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  برداري: تنظیم نسخه

 (mRNA)پیـامبر   RNAنـام    ها توسط ماده حـد واسـط و ناپایـداري بـه     پذیرفته شد که پروتئین 1960از اوایل سال 

ــذاري مــی ــه و ســاده  رمزگ ــه شــوند. مســیر یــک طرف RNAصــورت  اي ب DAN← ــزي   ← ــروتئین را اصــول مرک پ

(centraldogma)             گویند. این اصل نیز ماننـد سـایر اصـول ممکـن اسـت کـاملاً صـحیح نباشـد. آنزیمـی کـه توسـط

retovirus هـایی کـه بـه جـاي      س شود (ویرو رمزگذاري میDNA    موجـود در ژنـوم ازRNA   کننـد) را   اسـتفاده مـی

reverse transcriptase توانند از روي الگوي  ها می نامند. این آنزیم میRNA   براي تهیـهDNA     عمـل نماینـد. امـا

  استفاده کند. DNAیا  RNAاي در هیچ سیستمی پیدا نشده که از پروتئین براي رمزگذاري  هنوز نمونه

  نقاط کنترل بالقوه

هـا   طور کـل، ایـن پـروتئین    ها است. به ز پروتئینهدف نهایی از تنظیم ژن معمولاً تغییر مقدار پروتئین خاصل یا گروهی ا

  کند. هستند که بسیاري از عملکردهاي موردنیاز سلول زنده را تأمین می

  صورت زیر هستند: چند نقطه براي کنترل مسیر از ژن به پروتئین وجود داشته باشد. این نقاط به 

بـه ژنـی کـه     (polymerase)مولکـول پلیمـر از   تواند توسط میزان سـرعت پیونـد    کنترل می –برداري  شروع نسخه )1

برداري شود، صورت گیرد. این اولین نقطه کنترل است و معمولاً اولین کنترل دستور کار براي سایر نقاط  خواهد نسخه می

  شوند. کند. اگر ژن خاموش باشد، پس سایر نقاط کنترل حذف می کنترل را صادر می

کنـد. در نگـاه اول ایـن محـل نقطـه       در آن پلیمر از در طول ژن پیشرفت مـی برداري. یعنی سرعتی که  سرعت نسخه )2

، و غیـره دارد. برخـی از   pHهاي آنزیمی بستگی به متغیرهایی مانند دما، غلظت سوبسترا،  رسد واکنش نظر نمی کنترل به

ي ژن خاص دخالت ندارند. به بردار یک از آنها در تنظیم نسخه آنها خارج از کنترل سلول قرار دارند و بدیهی است که هیچ

بـرداري بعهـده دارد. چنـد پـروتئین از      هر حال، پروتئینی در سلول هست که نقش اساسی در مرحله طویل شدن نسـخه 

هاي یوکاریوتی وجود دارند. بعضی از آنها نقش عمـومی دارنـد و برخـی     اند در سلول جمله آنهایی که اخیراً شناسایی شده

هـایی ممکـن اسـت بـه نوبـه خـود نقـش مهمـی در کنتـرل           وردنیاز هستند. چنین پـروتئین خاصی م هاي ژندیگر براي 

  برداري داشته باشند. نسخه

گویند.  (attenuation)افتد و به آن مرحله تضعیف  ها اتفاق می این مرحله در باکتري –برداري  خاتمه زودرس نسخه )3

رسد که براي بیـان الگوهـاي بسـیار کوچـک      نظر می ) است و بهبرداري این عمل ذاتاً اسراف (از بین بردن بخشی از نسخه
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ی که قبلاً برگردانده شده بود، صورت های ژنبرداري  گیرد. براي مثال، حذف مقادیر کوچکی از نسخه مورد استفاده قرار می

  گیرد. می

اي آن وجود دارد. ها متفاوت است و اغلب دلیل منطقی بر در سلول mRNAپایداري  – mRNAپایداري و پردازش  )4

شـود   پروتئینی که فقط براي مدت کوتاهی موردنیاز سلول است توسط یک پیغام ناپایدار به بهترین حد ممکن ساخته می

توان در مورد کنترل از طریـق پایـداري قابـل تغییـر      یابد (نمونه خوبی که می و با خاموش شدن ژن، سنتز آن کاهش می

RNA  اي که محصول ژنXist  روي آن بحث خواهـد شـد). پایـداري را بـا درنظرگـرفتن       11است، در فصل در موش

 RNAهـاي   توان تا حدي تعیین کرد. در موجودات عـالی، بسـیاري از نسـخه    ، میRNAنواحی غیر کند شونده مولکول 

کنـد، تغییـر    گیـرد حرکـت مـی    هایی که ترجمـه صـورت مـی    به طرف محل DNAهمانطور که از محل سنتز شده روي 

) splicingو سپس چسباندن آنها به یکدیگر (پیرایش یا  RNAهاي یوکاریوتی، این عمل با برش در  ماید. در سلولن می

هـاي مختلفـی    دست آید و از یک ژن، پـروتئین  هاي سیتوپلاسمی مختلفی بهmRNAتواند  شود، در نتیجه می انجام می

  تهیه گردد.

طور انتخابی مسدود گردد. براي مثال،  ا ترجمه ممکن است بهممکن است قطع شود ی mRNA –هاي ترجمه  کنترل )5

mRNA شود و داخل سیتوپلاسم رها  هاي هیستونی در اووسیت ارکین دریایی در هسته اولیه فقط بعد از لقاح قطع می

  گردد. می

  ها برداري در پروکایوت نسخه

RNA پلیمر از باکتري  

RNA دهـد. آنـزیم بایـد (در محـدوده ایـن       از ژن به پروتئین را انجام مـی  پلیمر از اولین ترکیبی است که رهبري مسیر

اي جدا شـود (البتـه فقـط یکـی از      دو رشته DNAرا تشخیص دهد تا بتواند به آن پیوند یابد و از  DNAدستور) توالی 

د کـه روي رشـته   ها بر طبق بازهاي مکمل خو کند). ریبونوکلئوزید تري فسفات عنوان رشته کد کننده عمل می ها به رشته

 RNAدار را در زنجیـره در حـال رشـد     شوند و تشکیل ستون اصلی حاوي قندهاي فسـفات  کد کننده هستند، مرتب می

هـا بـراي    رساند. تمام این توانـایی  عمل خود را به پایان می DNAنمایند، و بالاخره با حرکت در طول زنجیره  کاتالیز می

بـرداري اسـت    باشند. اما از آنجا که تمرکز مـا بـه تنظـیم نسـخه     نده، حیاتی میپلیمر از ضروري است و براي یک سلول ز

بـرداري از اهمیـت    و همچنین تمرکـز روي اولـین مرحلـه نسـخه     DNAبنابراین در درجه اول کنترل اتصال پلیمر از به 
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  خاصی برخوردار است.

کنید. جرم مـولی ایـن آنـزیم     مشاهده میرا در شکل زیر  E.coliپلیمر از در باکتري کوچکی مثل  RNAساختار اصلی 

kDa 465  است و حاوي چهار زیر واحدα ،(دوتا)β ،′β و ،σ باشد. می  

  

  
  ها پلیمر از باکتري RNAشکل: زیر واحدهاي 

  پروموترهاي باکتري

RNA  پلیمر از باید قادر به تشخیص و اتصال به توالیDNA  در ناحیه فرداست(upstream) ها باشد. براي این  در ژن

در مجـاورت محـل    DNAبرداري درنظر گرفته شده اسـت. تـوالی    قیمت از ژن محل دقیقی نسبت به نقطه شروع نسخه

 (promoter)تواننـد متصـل شـوند) بـه نـام پرومـوتر        هـا مـی   برداري (محلی که پلیمـراز و سـایر پـروتئین    شروع نسخه

مختلف وجـود دارد کـه اغلـب از     σهفت زیر واحد  E.coliاست. (در  σشناسند. تشخیص این قسمت با زیر واحد  می

σ70 پروموتر قادر است که چندین ژن ساختاري را کنترل کند. آنزیم پلیمـر از   ها اغلب یک کند). در باکتري استفاده می

هاي مجزا از ایـن نسـخه را ماشـین     نماید. عمل تولید پروتئین را می RNAکند و تولید یک نسخه از  ها عبور می تمام ژن

متابولیکی شرکت دارند را  هایی که در یک مسیر ساختاري بهم متصل شده معمولاً پروتئین هاي ژنسنتز پروتئین گویند. 

 هـاي  ژنکنند. بنابراین منطقی است که تمام آنها با هم تنظیم شوند. واحد هماهنگی کـل یعنـی پرومـوتر،     رمزگذاري می

  اند. نامگذاري کرده (operon)اي که کنترل اضافی را انجام دهد را تحت عنوان اپرون  ساختاري، و بالاخره هر ناحیه

(یعنی میل ترکیبی آنها به پلیمـراز   (strong)ها متنوع است. بعضی از آنها قوي  و سایر باکتري E.coliتوالی پروموتر در 

هسـتند. علـی رغـم ایـن اختلافـات،        (یعنی میل ترکیبی آنها به پلیمراز کم اسـت)  (weak)زیاد است) و بعضی ضعیف 

ویـژه، دو تـوالی شـش بـازي در      شـود. بـه   مـراز تشـخیص داده مـی   پلی RNAمربوط بـه   σ70پروموتر توسط زیر واحد 

 – 10هاي  برداري وجود دارند (یعنی در موقعیت جفت باز در ناحیه فرادست نسبت به شروع نسخه 35و  10هاي  موقعیت
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  کنند. ) که در پروموترهاي مختلف کمی با هم فرق می-35یا 

  )- TATAAAT )10ه و براي این دو ناحی (consensus)هاي توافقی  توالی

TTGACA )35-.هستند. تعداد زیادي از پروموترهاي باکتریایی، این دو ناحیه را دارند (  

باشد. این پروتئین در  می CAPیک ناحیه دیگري وجود دارد که براي اتصال پروتئین  - 35و  - 10هاي  به غیر از توالی

  برداري دخالت دارد. تنظیم نسخه

پلیمراز نیز تغییر  RNAهاي ناحیه محافظت شده آنها تغییر کرده است، اتصال  که بازي هاي جهش یافته در باکتري

کند. جایگزینی بازها در ناحیه غیرمحافظت شده یعنی در فواصل نواحی فوق تأثیري نخواهد داشت، اما اگر این ناحیه  می

ان دادند که در اتصل پلیمراز تأثیر دارد. تر یا بلندتر شود (توسط وارد کردن یا حذف کردن بازها)، مطالعات نش کوتاه

توان داد این است که در قرار گرفتن پلیمراز و اتصال آن به پروموتر مؤثر است. نواحی  توضیحی که براي این موضوع می

درجه ویژگی بازي است  ارتباط پیدا کند و این ارتباط داراي - 35و  -10هاي  تواند با محل می σخاصی روي پروتئین 

وجود دارند که باعث  DNAدهد که این اتصال اتفاق افتد). فواصلی در  (یعنی فقط ترکیب بعضی از بازها اجازه می

  وجود آیند. شوند، نواحی محافظت شده از هم جدا شده و فواصل صحیحی نسبت بهم به می

دهد آنچه که  هنوز پیدا نشده است. این موضوع نشان می  باشد، σ70هیچ باز خاصی که مورد نیاز همه پروموترهاي 

و کانفورماسیون آن است،   DNAپیوند یابد، ترکیب توالی  DNAسازد که به  دهد و آن را قادر می پروتئین تشخیص می

توانند پیوندهاي مناسبی  می رسد که چندین ترکیب مختلف از بازها نظر می به جاي این که آرایه خاصی از بازها باشد. به

  فراهم کنند. DNAبراي پروتئین به 

ایی  هاي نشان داده شده توسط سایر پروتئین دهد و شدیداً در تضاد با ویژگی این موضوع ترجیحاً ویژگی پیوند را نشان می

به پروموترهاي مختلفی پیوند یابد. اگر همه باید  σ70باشد. از طرف دیگر،  هستند، می DNAاست که قادر به پیوند 

آنها نواحی مشابهی داشته باشند، پس باید به آنها با میل ترکیبی یکسان متصل شوند و در ضمن سرعت شروع 

برداري شوند، در  ها باید بارها نسخه برداري یکسان باشد. این چیزي نیست که در تمام آنها لازم است. بعضی از ژن نسخه

گردند. در دو مورد آخر، پروموتر ضعیف یابد ببیند  برداري می رخی دیگر به ندرت یا تحت شرایط خاصی نسخهکه ب حالی

بار  شوند اغلب براي سلول زیان هایی که باعث تبدیل پروموتر ضعیف به قویتر می که به چه احتیاج دارد. در واقع، جهش

فایده است، پس باید در انتظار تکامل در جهت  درجه دوم یا بی هستند. بنابراین اشتباه است که فکر کنیم پروموتر ضعیف

  هاي حیاتی هستند. ها و ویژگی بهبود عملکرد آنها بود. آنها مملو از نقش
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  (lac operon)اپرون لاکتوز 

بـا  اي است که در متابولیسم لاکتوز دخالـت دارنـد. همـراه     هاي کد کنده ساختاري و تمام آنزیم هاي ژناین اپرون حاوي 

، و محلی که پـروتئین قطـع   (repressor)برداري شود  تواند باعث قطع نسخه پرومتر، یک ژن کد کننده پروتئین که می

  شود. کننده بتواند متصل شود، دیده می

  

  
  

 هـاي  ژنبـرداري شـده شـامل     نسـخه  RNAدهند. هر  برداري را نشان می ها محل شروع و جهت نسخه ، فلشlacاپرون 

lacA ،lacY ،lacZ  در یک طولRNA    شـود. بازهـاي    است. ناحیه پرومتر محلی است که پروتیئن به آن متصـل مـی

DNA  فرادست( ، نشان داده شده است) را با اعـداد منفـی و بازهـایی کـه در ناحیـه      1نسبت به اولین باز (با عدد  °5(

تواند متصل شود (در  پلیمراز می RNAدر  σ. توالی که زیر واحد دکنی پایین دست قرار دارند با اعداد مثبت مشاهده می

  بینید. ) را در شکل می-10و  -35محدوده 

  در تشخیص پروموتر σنقش فاکتور 

 ـ  ها را تشکیل می پروموترهاي قوي و ضعیف سطح اول تنظیم ژن در باکتري مختلـف   هـاي  ژندمانی کـه  دهند (یعنـی ران

یـابی صـحیح    بـرداري از طریـق مکـان    در ابتدا مربوط به شروع نسخه σرداري کنند). نقش فاکتورهاي » توانند نسخه می

تور دیگر هـم جـود دارنـد    است، اما شش فاک Ecoliترین اکتور سیگما در  شایع σ70پلیمراز مابین پروموتر است فاکتور 
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پلیمراز شوند (هولو آنـزیم) (یعنـی کمـپلکس پلیمـراز فعـال بـا زیـر واحـدهاي          RNAدر  σ70توانند جایگزین  که می

را دارد، در نتیجـه   در آنزیم پلیمراز توانـایی تشـخیص تـوالی خاصـی روي پلیمـراز      σکاتالیتیکی و تنظیمی). هر فاکتور 

  دهد. ها را انجام می برداري از گروه معینی از ژن شروع نسخه

بـازي، بعهـده دارد، هـر     10را در اطراف ناحیه   DNAنقش جدا کردن دو رشته  σشواهدي وجود دارند که فاکتورهاي 

اي از کمپلکس بسته به کمپلکس بـاز تبـدیل    دو رشته DNAوقت صحبت از جدایی دو رشته شد، اشاره به این دارد که 

باز را انجـام   10برداري در حدود  بعد از این که نسخه σبرداري ضروري است. بنابراین فاکتور  شود. این عمل براي نسخه

 RNAراحل کاتالیتیکی سنتز و م DNAتواند جدا شود، پس واضح است که براي ادامه عمل جداسازي دو رشته  داد می

  اند. برداري درنظر گرفته با پیشرفت پلیمراز به این فاکتور احتیاج نیست، به همین منظور این فاکتور را فاکتور شروع نسخه

دارد. سـرعت بسـتگی   قابل تنظیم است و هنوز نیز بـه افـزایش    σ70برداري توسط اتصال  در برخی موارد، سرعت نسخه

تـرین   ) سـریع rRNA هاي ژندهند ( هایی که قسمتی از زیر واحدهاي ریبوزومی را تشکیل میRNAکد کننده  هاي ژن

باز در قسمت فرادست نسبت بـه محـل    60تا   40دارند. اما آنها توالی  E.coliترین پروموترها را در  برداري و قوي نسخه

یابند. این توالی بـراي سـرعت بـالاي     پلیمراز فعال پیوند می RNAدر  αبرداري دارند که به زیر واحدهاي  شروع نسخه

بـرداري   شود ولی در نسـخه  می rRNA هاي ژنبرداري  موجب کاهش نسخه αبرداري لازمند. جهش در زیر واحد  نسخه

و دو  اسـت) از طریـق    σپلیمراز فعال، سه زیر واحد آن (منظـور   RNAگذارد. از پنج زیر واحد  ها اثر کمی می سایر ژن

  کنند. برداري دخالت می تنظیم شروع نسخه DNAاي روي  اتصال به توالی انتخاب شده

بـراي اولـین مرحلـه     σشود ولـی انتخـاب فاکتورهـاي     اگر چه کنترل از طریق نقاط قوت پروموترهاي مختلف انجام می

بـرداري حتـی نیازهـاي سـاده نیـز در سـلول بـرآورده         تمام نیازهاي مربوط به نسخه  برداري مهم است. به هر حال، نسخه

شوند. باکتري فعال باید قادر به وفق دادن مداوم خود نسبت بـه تغییـر محـیط زیسـت باشـد، مخصوصـاً نسـبت بـه          نمی

هاي مناسب یا خاموش کردن ساخت  گیرد. این عمل با ساختن آنزیم اي که در اختیار او قرار می تغییرات مواد غذایی ویژه

گیرد. این تنظیم مستمر در پاسخ به محیط زیست نشانه نیاز آنها به تنظیم اضـافی   موادي که به آن نیاز ندارد، صورت می

  است.
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  ها تغییرات ژنتیکی در باکتري

  کی به لیگاندمت DNAهاي پیوندي به  پروتئین

هایی که قادرند ساختار خود را تغییر دهند تا عمل خاصی صورت گیرد معمـولاً بـه توانـایی اتصـال آنهـا       مکانیزم پروتئین

) آنها توسط متابولیـت  2متصل شوند، ( DNAتوانند به توالی خاصی روي  ) آنها می1بستگی دارد و به دو صورت است: (

متابولیت ممکن است آمینواسیدي مثل تریپتوفان یا قندي مثل لاکتوز باشند). مولکولی  کنند (این توانایی اتصال پیدا می

شـود، داشـتن محـل     گوییم. آنچه که باعث ویژگی این  پروتئین مـی  می (ligand)یابد را لیگاند  که به پروتئین پیوند می

یگاند ممکن است اثر مثبـت یـا منفـی جهـت     کند. این ل پیوند به لیگاند است، در نتیجه کانفورماسیون پروتئین تغییر می

  داشته باشد. DNAاتصال پروتیئن به 

آورنـد (اغلـب محـل پرومـوتر را      عمـل مـی   برداري ممانعت بـه  شوند گاهی از نسخه متصل می DNAهایی که به  پروتئین

تر کنـد (شـاید    را سادهتواند با اتصال به پلیمراز عمل آن  می DNAکنند). از طرف دیگر، پروتئین پیوندي به  مسدود می

بـرداري از   داشتن آن در محل خـود). بـه ایـن ترتیـب، نسـخه      توسط اتصال مستقیم به یکی از زیرواحدهاي پلیمراز و نگه

مثال خـوبی از   E.coliدر  lacتواند در حضور یا عدم حضور لیگاند کاهش یا افزایش یابد. اپرون  انتخاب شده می هاي ژن

  این نوع است.

  lacبه لیگاند در اپرون  تنظیم متکی

کنند). موقعی کـه   شود (هر یک از آنها از طریق لیگاند عمل می کننده و هم بازدانده تنظیم می توسط هم فعال lacاپرون 

قـرار دارد، متصـل    lac(بدون اتصال به لاکتوز) به محل اپراتور کـه جنـب پرومـوتر     lacمقدار لاکتوز کم است، بازدارنده 

آورد.  هایی که در متابولیسم لاکتوز دخالت دارنـد، ممانعـت بعمـل مـی     کد کننده آنزیم هاي ژنبرداري  هشود و از نسخ می

هـاي   شود. بازدارنـده  اند، زیاد می که به قند پیوند یافته lacهاي بازدارنده  وقتی مقدار لاکتوز افزایش یافت، تعداد پروتئین

برداري آغـاز   تعداد اپراتورهاي آزاد شده از بازدارنده زیاد شوند و نسخه شوند که فاقد لیگاند (یعنی لاکتوز آزاد) موجب می

شـود ولـی کـافی نیسـت. بعـلاوه، شـروع        بـرداري جلـوگیري مـی    ترتیب از اتصال بازدارنده جهت شروع نسخه گردد. بدین

  کننده دارد. برداري نیاز به پروتئین فعال نسخه

کننده، بـه لیگانـد    شود. بنابراین، اتصال فعال پلیمراز متصل می RNA که به پروموتر در قسمت فرادست به محل پیوندي

  گویند. (cAMP)حلقوي  AMPاحتیاج دارد. در این مورد لیگاند موردنظر نوکلئوتیدي است که به آن 
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آید. بعضی  وجود می در آنها به DNAها را تغییر دهد، در نتیجه توانایی اتصال به  تواند کانفورماسیون بعضی از پروتیئن شکل: اتصال لیگاند می

هاي خاصی پیوند یابد (قندها مثل گالاکتوز یا استروئیدها مثل اسید رتینوئیک). اتصال  هاي کوچک در محل توانند به مولکول ها می از پروتئین

صورت گرد یا بیضی  د (در شکل بهتواند موجب تغییر شکل پروتئین شو صورت لوزي یا مربع توپر نشان داده شده است) می لیگاند (در شکل به

دارند. بعضی دیگر وقتی لیگاند خاصی به آنها متصل  DNAهاي کوچک و  هاي پیوندي براي مولکول ها محل شوند). بعضی از پروتئین دیده می

 DNAایی اتصال به ها وقتی به لیگاندي متصل نیستند توان کنند (شکل سمت چپ). برخی پروتئین پیدا می DNAشود توانایی اتصال به  می

  خواهند داشت (شکل سمت راست).

 

شود) را بعهده دارد.  (که بعد به خودي خود تبدیل به گلوکز می گالاکتوزیداز تبدیل لاکتوز به گلوکز و گالاکتوز -βآنزیم 

کز در محیط کشت وجود دارد، بدیهی هاست. بنابراین تا موقعی که گلو گلوکز (کارآمدترین) منبع انرژي براي باکتري

ها، متابولیسم لاکتوز را خاموش نگه دارند (چه لاکتوز در محیط باشد چه نباشد). وقتی مقدار گلوکز کم  است که ژن

شود. این عمل توسط ساخت  هاي پیوند شده به اپراتور انجام می کننده وابسته به فعال هاي ژنبداري از  است، نسخه

شود که خودشان نسبت به گلوکز حساس باشند، ولی در واقع توسط افزایش ماده شیمیایی  انجام می هایی کننده فعال

هاي یوکاریوتی است  رسان دوم در سلول افزایش یابد). این ماده پیام cAMPتنظیم گردند (وقتی مقدار گلوکز کم شود و 

 CAP (activator proteinکننده را  لیوکاریوتی دارد. پروتئین فعا هاي ژنو نقش مهمی در تنظیم بعضی از 

catabolite) نامند.  می  

رسد غیر ضروري باشد، احتمالاً به دلیل پایین آمدن گلوکز،  نظر می به جاي گلوکز به cAMPدر نگاه اول، استفاده از 

  شوند. فعالیت براي متابولیسم لاکتوز لازم نیست بلکه براي استفاده از منابع کربن دیگر لازم می

پیوند   lacبه محل نزدیک به پروموتر  cAMPبالا رود، فعال کننده کمپلکس  cAMPر مقدار گلوکز کم شود و مقدار اگ
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و  CAP – CAMPدهد که ارتباط مستقیم بین  کند. این موضوع نشان می پلیمراز را آسان می RNAیابد و اتصال  می

  پلیمراز وجود دارد.

  

lacZ 

transcription 
CAMP Glucose Lactose 

Proteins bound to promoter 

region 

Yes +  −  +  

  

  

No  −  +  +  

  

  

No +  −  −  
  

  

No −  +  −  

  

  
  

  حلقوي. AMPتوسط لاکتوز و  lacZبرداري  شکل تنظیم نسخه

  DNAپروتئین با  ايه اندرکنش

سازي یکی نسبت  شود و بعد از آن باید مرتب انجام می DNAهی بین پروتئین و  رداري و تنظیم توسط اندرکنش» نسخه

 ـ کننـد کـه یـک ژن نسـخه     تعیـین مـی   DNAهی پیوندي به  به دیگري صورت گیرد. پروتئین رداري شـود یـا نـه. اگـر     ب

  برداري انجام شود. به چه میزان نسخهد، برداري گرد نسخه

هـا در   گیرند و این گروه آنها، معمولاً در یکی از چهار گروه ز یر قرار می منشأنظر از  ، صرفDNAهاي پیوندي به  پروتئین

  منتشر کند. DNAساختاري پیوند به  (motif)موتیف 

کنند. ایـن اتصـال    قرار دارند، اتصال برقرار می DNAسیدها یا جفت بازهایی که در لبه مارپیچ هاي جانبی آمینوا زنجیره
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گردد. (در نتیجـه   و پروتئین می DNAافتد. این پیوند موجب تغییر در ساختار  اتفاق می αدر ناحیه شیار بزرگ مارپیچ 

 جـزء خـانواده   DNAهاي پیونـدي بـه    شود). اغلب پروتئین جب پایداري میآید که مو وجود می هاي دیگري به اندرکنش

(helix – turn – helix) HTH .هستند  
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  helix – turn - helixهاي  توسط پروتئین DNAتشخیص 

  فرد بیمار باید داراي پدر و یا مادري بیمار باشد. -د

  مثال صفات اتوزومی غالب: بیماري هانتینگتون

  سته به جنس مغلوب:** صفات واب

  ها: ویژگی

  شوند. زنان کمتر از مردان مبتلا به بیماري می -الف

  زن بیمار حتماً داراي پدر بیمار و پسر بیمار است. -ب

  تمام دختران مرد بیمار ناقل یا بیمارند. -ج

  در بین مردان سالم فرد ناقل وجود ندارد. -د

  رنگیمثال صفات وابسته به جنس مغلوب: هموفیلی و کور

هـا را   کروموزوم است که بر روي هر کروموزوم یکی از آلـل  4داراي دو جفت کوروموزم همتا یا  AaBbسلولی با ژنوتیپ 

فقـط دو   Iنوع گامت را دارد که در هر تقسیم میوز بسته به آرایش متافازي میوز  4باشد، این سلول توانایی تولید  دارا می

شـود (در صـورت    دو نـوع گامـت تولیـد مـی     Iاینکه در هر آرایش متافازي در میـوز  کند. با توجه به  نوع گامت تولید می

دست آوردن  آید براي به دست می ها را بر دو تقسیم کنیم تعداد آرایش متافازي به هتروزیگوت بودن) اگر تعداد انواع گامت

  نیم: آرایش متافازي =هاي هر صفت را محاسبه کنیم و در هر ضرب ک ها هم کافیست انواع گامت انواع گامت

تواننـد بسـازند    هاي فوق می هایی که ژنوتیپ هاي صفت به مثال توجه کنید: و انواع گامت دست آوردن انواع گامت براي به

  دست آوریم. هاي متافازي آنها را به توانیم تعداد آرایش که با تقسیم بر دو می 8و  4برابر است با 

  کند. قط دو نوع گامت تولید میف AA Bb DDفردي با این نوع ژنوتیپ 

هاي همولوگ هتروزیگوت باشد  کند ولی اگر کروموزوم نوع گامت می 1هاي هوموزیگوت پس از جدا شدن تولید  کروموزوم

 7نسـبت بـه کرومـوزوم      xشود. در انسان کرومـوزوم   نوع گامت حاصل می 2پس از جدا شدن از یکدیگر براي هر صفت 

  بیشتري دارد. هاي ژنهی مرد سالم  هاي پیکري زن سال از سلول یشتري است پس سلولوب هاي ژنبزرگتر و داراي 

کـم دارد در مبتلایـان بـه نشـانگان فریـاد گریـه در         xدهد در واقـع یـک    را نشان می xoدر نشانگان ترنر کاریوتیپ  -1

  اي کمبود دارد. کروموزوم شماره قطعه
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توانند انتخاب کنـد بنـابراین در هـر     میوز فقط یک نوع آرایش متافازي را میهر سلول زاینده انسانی در انجام تقسیم  -2

nهاي انسان با  شود. سلول نوع گامت حاصل می 2تقسیم میوز فقط  = تشـکیل   Iکروموزوم در هنگام تقسیم میـوز   462

توانـد   روموزوم هومولوگ) دو نـوع گامـت مـی   هاي ک دهند و چون هر تتراد (به دلیل متفاوت الل ساختمان تترادي می 23

  کروموزوم توان تولید گامت را دارد. 46هاي انسانی با  تولید کند بانبراین سلول

هاي هتروزیگـوت و بـا توجـه بـه      علاوه تعداد ژنوتیپ هاي هموزیگوت به ها برابر است با تعداد ژنوتیپ تعداد کل ژنوتیپ -3

  هاست. میشه برابر تعداد اللهاي هموزیگوت ه اینکه تعداد ژنوتیپ

  ها = ژنوتیپ هتروزیگوت + ژنوتیپ هموزیگوت کل ژنوتیپ

هاي فرد هتروزیگوت با هم تفـاوت دارنـد و    شود چون الل چون انسان موجودي دیپلوئید است و در هر فرد دو الل وارد می

هاي داده شـده. بـه    از مقدار الل 2رکیب کند. تعداد کل ژنوتیپ هتروزیگوت برابر است با ت ترتیب نوشتن آنها هم فرق می

  نفري انتخاب کرد. 2هاي  توان کمیته نفر به چند طریق می 5بیان دیگر از بین 

ها رابطـه غالـب و    هاي موجود برابر است یا اگلر الل الل دااشته باشیم تعداد کل ژنوتیپ nاگر در جمعیتی براي صفتی  -4

  .ها ها برابر است با تعداد کل ژنوتیپ یپمغلوبی وجود نداشته باشد تعداد کل فنوت

تـوانیم تعـداد کـل     ها با ژنوتیپ هموزیگوت برابر است و با توجه به فرمـول مـی   را بدهند چون اللها  اگر تعداد کل الل -5

 دست آوریم. براي درك بهتر به مثـال توجـه   ها را به ها هتروزیگوت ها را مشخص کنیم و با کم کردن از هموزیگوت ژنوتیپ

هـا) را از   ها (که برابر اسـت بـا هموزیگـوت    ها برابر است با و اگر تعداد الل الل داشته باشیم تعداد کل ژنوتیپ 4کنید: اگر 

  دست آوریم: توانیم به ها را می تعداد کل کم کنیم هتروزیگوت

در ایـن صـورت بایـد     نامه فرد ناقل مشاهده شود بنابر این صفت مورد بحث مغلوب است (کـه  اگر در یک شجره 6=10-4

مشخص شود که اتوزومی است یا جنسی). از پدر و مادري که به ظاهر سالم هستند فرزندي که مبتلا به بیماري وابسـته  

به جنس مغلوب است (کور رنگی، هموفیلی، دیستروفی عضلانی و...) متولد شود این فرزند حتماً پسر خواهد بود (یعنی از 

مبتلا را دریافت  xالم و نیمی بیمار خواهند بود) چرا که فرزند دختر باید هر دو کروموزوم نوع مذکر و پسرها هم نیمی س

اند و چون فردي مبتلا به بیماري وابسته به جنس مغلـوب بـه دنیـا     نامه پدر و مادر به ظاهر سالم بوده کند. در این شجره

: و XYهـا را بـراي پـدر     تـوانیم ایـن ژنوتیـپ    گی میآمده پس پدر حتماً سالم و مادر هم ناقل بوده است در مورد کور رن

هاي وابستعه به جنس مغلوب) پسر یا بیمار اسـت   ژنوتیپ را براي مادر متصور شویم: در بیماري کور رنگی (و کلاً بیماري

  ه باشد.و ناقل و بیمار را داشت XXهاي سالم  تواند ژنوتیپ می XXیا کاملاً سالم ولی دختر به علت داشتن دو کروموزوم 
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تواننـد دو نـوع ژنوتیـپ داشـته      دارند می +Rhافرادي که شود،  : خون توسط دو الل مشخص میRhهاي خونی  گروه -7

سه نـوع ژنوتیـپ دارد کـه در دو نـوع فنوتیـپ       Rhهستند در واقع  rrداراي ژنوتیپ  -Rhو افرادي که  RR ،:Rrباشند 

نوع ژنوتیپ  6هاي خونی داراي  گروه A, B, Oهاي خونی  : و گروهRR , Rr , rrدهد که عبارتند از  خودش را نشان می

  دهند. فنوتیپ خود را نشان می 4هستند که در 

  Rhنوع ژنوتیپ  3×نوع ژنوتیپ گروه خونی  18=6

 Rhنوع فنوتیپ  2×نوع فنوتیپ گروه خونی  8=4

aaدهند داراي دو آلل مغلوب هستند که فراوانی هر یک از آنها برابر است  را نشان می افرادي که صفت مغلوب -8 =.  

شود: و هموزیگوت = فرد هتروزیگوت توانایی تولید چهار نوع گامـت را   با شرط هتروزیگوت بودن می +Aگروه خونی  -9

هاي مختلف (دو جفت کروموزوم یعنی چهار کرومـوزوم) هـر    ا آللداراست. اگر موجودي داراي دو جفت کروموزوم باشد ی

  شود. جفت توانایی تولید و گامت را داراست و در کل چهار نوع گامت تولید می

Bbبا هم  Bbي هندي سیاه هتروزیگوت  از آمیزش دو خوکچه -10 Bb×  :روابط زیر را خواهیم داشت  

(B b)(B b) BB Bb bb+ + = + +  

=و  Bbها هتروزیگوت  با توجه به روابط بالا ژنوتیپ هم هموزیگوت هستند. اگر روابط غالب و مغلـوبی وجـود داشـته     ×

  شود. باشد آلل غالب با حرف بزرگ نمایش داده می

Bها گروه خونی  ژنوتیپ -11 ,,,+ صـورت   به ایـن  O –توان نوشت... البته گروه خونی  میها را  طور سایر گروه و همین =

  :iirrاست 

نویسند براي مثال: فردي که هموفیـل اسـت و گـروه خـونی      ها با هم می هاي خونی را با ژنوتیپ بیماري گاهی گروه -12

A+ شود: کوررنگی (دالتونیسم) را با نماد  دارد و براي این صفات هتروزیگوت است میC   نمـاد  و هموفیل را بـاh   نشـان

)تواند تولید کند  نوع گامت می 8هاست و  دادیم و چون هتروزیگوت است قادر به تولید حداکثر گامت ).× × =2 2 2 8  

اسـت فرزنـدان    xxصورت خواهد بود: و ژنوتیپ مادر سالم و هموزیگـوت   پدري که هموفیل است ژنوتیپ آن به این -13

  صورت که: به این  هد بود ولی نصف دختران ناقل خواهند شداین زوج هیچ کدام بیمار نخوا

x xx ( y) xy= + = +  

چنـین هسـتند    هـا ایـن   در بیماري کم خونی داسی شکل با توجه بـه اتـوزومی بـودن و مغلـوب بـودن بیمـاري، ژنوتیـپ       

(SS,s,ss) ریم : اگر پدر و مادر سالم و هتروزیگوت باشند بنابراین داSs Ss×  
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وجـود   توان انتظار داشت از پدر و مادري بیمار فرزندانی سالم یا ناقل بـه  گاه نمی هاي اتوزومی مغلوب هیچ در بیماري -15

توانند افراد هموزیگـوت سـالم یـا     آیند چون در بیمارهاي اتوزومی فرد بیمار هموزیگوت است و افراد همزیگوت بیمار نمی

هـاي اتـوزومی    هـاي مغلـوب اسـت! در بیمـاري     آید آلل وجود می هایی که به وجود آروند چون تنها آلل یگوت ناقل بههتروز

)) و از آمیـزن  Ppانـد   مغلوب اگر فرد بیمار از پدر و مادر سالم (به ظاهر) بدنیا بیاید پدر و مادر در واقع هر دو ناقل بوده

Ppآنها  Pp× دست آوریـم چـون    توان انتظار داشت: و اگر بخواهیم نسبت دخترها و پسرها را به هایی را می چنین نسبت

  ها اتوزومی هستند و جنسی نستند باید هر نسبت را در ضرب کرد. این بیماري

ت و در واقـع سـه نـوع ژنوتیـپ     ظاهر سالم است و زنی مبتلاس ـ زن سالم و زن ناقل ولی به  xxدر بیماري کوررنگی  -16

  دهد. داریم که در دو نوع فنوتیپ خود را نشان می

نامه پدر و مادر سالم باشند و فرزندانی بیمار وجود داشته باشد آن بیمـاري مغلـوب اسـت چـون در صـفات       اگر در شجره

  وابسته به جنس دختر مبتلا حتماً پدري بیمار داشته است.

  مه ژنتیکنا نکاتی براي حل مسائل شجره

  اگر در قسمتی از دو دمانه پدر و مادري سالم فرزند بیمار داشته باشند بیماري مغلوب است. -1

  هرگاه در قسمتی از دو دمانه پدر و مادري بیمار فرزند سالم داشته باشند بیماري غالب است. -2

نامه صد در صـد مغلـوب اتـوزومی     شجره نامه پدر و مادر سالمی دیده شوند که دختر بیمار دارند آن اگر در یک شجره -3

  است.

نامه صـد در صـد یـک بیمـاري یـا       نامه پدر و مادر سالمی دیده شوند که پسر بیمار دارند آن شجره اگر در یک شجره -4

  دهد ولی اتوزومی یا وابسته به جنس بودن آن معلوم نیست. صفت مغلوب را نشان می

ي دیده شوند که دختر سالمی دارند آن بیمـاري صـد در صـد غالـب اتـوزومی      نامه پدر و مادر بیمار اگر در یک شجره -5

  است. 

نامه پدر و مادر بیماري دیده شوند که پدر سالی دارند آن بیمـاري صـد در صـد غالـب اسـت. ولـی        اگر در یک شجره -6

  اتوزومی با وابسته به جنس بودن آن معلوم نیست.

غلوب باشد در صورت بیمار بودن مادر باید تمام  پسران او هم بیمار باشند اگر یک بیماري یا صفت وابسته به جنس م -7

  صورت وابسته به جنس مغلوب نیست. در غیر این
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اگر یک بیماري یا صفت وابسته به جنس غالب باشد در صورت بیمار بودن پدر باید تمام دختران او هم بیـامر باشـند    -8

  .صورت وابسته به جنس غالب نیست در غیر این

نامه صد در صد یک بیماري یا صـفت مغلـوب اتـوزومی را     نامه مرد ناقل وجود داشته باشد آن شجره اگر در یک شجره -9

  دهد. نشان می

نامه صد در صد یک بیماري یا صـفت مغلـوب را نشـان     نامه زن ناقل و جود داشته باشد آن شجره اگر در یک شجره -10

  دهد. می

کـه   شوند در صـورتی  می در بین هر دو جنس (دختر و پسر یا نر و ماده (یکسان توزیع میهاي اتوزو صفت یا بیماري -11

  شوند. طور نامساوي توزیع می شوند یا به هاي وابسته به جنس در یکی از دو جنس یا ظاهر نمی صفات یا بیماري

  ها داریم: در آسک

( )= ×
1   تا سانترومر aفاصله  1002

  

( )= ×
1   تا سانترومر bفاصله  1002

 

در فاصله دورتري نسـبت بـه سـانترومر قـرار دارد.      bاست بنابراین ژن   bکمترین تعداد آسک مربوط به پس کاستی ژن 

هایی که پـس کاسـتی دو ژن را    شود نه دو ژن؛ آسک هاي ژن می آور بین ژن و سانترومر تنها باعث پس کاستی کراسینگ

P)ت بوده دارند در اقلی   شوند. آور در دو ژن را شامل می و کراسینگ 0=(

  ي بین دو ژن قرار داشته باشد. تنها کیاسمایی در آرایش تترادها مؤثر است که در فاصله

هـاي   هاي وحشـی آن دولوکـوس روي یـک کرومـوزوم و آلـل      دارند. یعنی آلل cisوقتی والدین براي دو لوکوس موقعیت 

صورت  توان به را می cisباشند، حالت  یافته آنها روي کوروموزوم همولوگ می شجه
a b
+ نشـان داد. امـا اگـر یـک آلـل       +

والدین داراي موقعیت ترانس براي دولوکوس هستند کـه    وحشی و یک آلل موتانت روي یک کروموزوم قرار داشته باشند،

bصورت  به
a
+

+
  شود. نشان داده می 

اند،  هاي نوترکیب هاي ترانس گامت صورت سیس هستند و گامت هاي والدینی نیز به اگر والدین حالت سیس باشند، گامت

  پس کاستی  a هاي عداد آسکت

  تعداد کل آسک

  baهاي پس کاستی  تعداد آسک

  کل آسک تعداد
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نـوترکیبی و   25%سـانتی مورگـان یعنـی     25نوترکیبی است، فاصـله   1%هر واحد نقشه فاصله بین دولوکوس برابر با 

  ها موقعیت ترانس دارند. از زاده 25%بنابراین 

  = ضریب تداخل1 –ضریب انطباق 

زمـان در مجـاورت خـود     هـم  .C.Oاي از کروموزوم، سبب کاهش احتمال وقوع  در نقطه (C O)آور  وقوع یک کراسینگ

تـر باشـد، میـزان     هر چه شدت تداخل با ضریب تداخل بیشـتر یـا مثبـت   شود.  شود که به این پدیده، تداخل گفته می می

C.O.  تـر باشـد، یعنـی ضـریب انطبـاق بـالاتر بـوده و میـان          یابـد، هـر چـه ضـریب تـداخل منفـی       مضاعف کاهش مـی

 شود. اگر هم ضریب تـداخل صـفر باشـد، میـزان     یافته و از میزان مورد انتظار بیشتر می آورهاي مضاعف، افزایش کراسینگ

  شود. آورهاي مشاهده شده، برابر با میزان موردانتظار می کراسینگ

ها بسیار به هم نزدیک باشند، از نقطه نظر فیزیکی، فضاي کافی براي ایجاد تقاطع و فرآینـد نـوترکیبی    که لوکس هنگامی

یـري آنهـا را نیـز مشـخص     کنـد، ترتیـب قرارگ   ها را معین می وجود ندارد، فراوانی نوترکیبی علاوه بر انی که فاصله لوکس

هـا والـدینی و نیمـی دیگـر      نیست، به ازاي یک تقاطع، نیمـی از گامـت   50%گاه بیش از  کند. فراوانی نوترکیبی هیچ می

انـد   ها نوترکیـب  گامت 50%درصد، باشد، تنها  100آور  ها یعنی فراوانی کراسینگ اند. بنابراین اگر فراوانی تقاطع نوترکیب

  نیز کمتر است). 50%(البته مطالعات نشان داده که از 

  شوند. سینتنیک نامیده می هاي ژنآنها،   نظر از فاصله واقع بر یک کروموزوم، صرف هاي ژن

Gene cluster  قرار گرفته در خوشه، در واقع همان  هاي ژنیاSatellite DNA صـورت تکرارهـاي    هستند کـه بـه  ها

  سینتنیک دارند. هاي ژنگیرند و مفهوم متفاوتی از  صورت سربه دم کنار هم قرار می پشت سرهم و به

آور در دو رشته از چهار رشته صورت گرفته، از آنجایی که فراوانی نوترکیبی نصـف، میـزان    ، کراسینگT.Tهاي  در آسک

  ها است. ، نصف میزان این نوع آسکT.Tهاي  ر آسکآور است، فراوانی نوترکیبی د کراسینگ

هـا،   اند و فراوانی نوترکیبی در ایـن آسـک   ها نوترکیب هاي غیروالدینی هستند، تمام آسک که آسک N.P.Dهاي  در آسک

ن تـوا  شود. بنـابراین مـی   که نوع والدینی هستند، نوترکیبی در آنها دیده نمی P.Dهاي  ها است. آسک برابر با تعداد آسک

  فراوانی نوترکیبی را از فرمول زیر محاسبه کرد:

 درصد نو ترکیبی
TT N.P.D

%
Total

+ × +
= × = × =

+ +

1 1 400 7002 2100 100 45900 700 400  

واحد نقشه است، فراوانی  10نوترکیبی است، بنابراین وقتی فاصله دو ژن  1%واحد نقشه فاصله بین دو ژن، برابر با  1هر 
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  است. 10%نوترکیبی 

افتد، نـوترکیبی بـین    آور بین کروماتیدهاي غیرخواهري از دو کروموزوم همولوگ اتفاق می باید توجه داشت که کراسینگ

آور  آور اسـت. کراسـینگ   هاي همولوگ، تعریف خود کراسینگ هاي بازي آللی کروماتیدهاي غیرخواهري از کروموزوم توالی

هـاي   هاي غیرخواهري متعلق به کرومـوزوم  هاي بازي غیرآللی واقع در کروموزوم لینابرابر عبارت است از نوترکیبی بین توا

  شود. در رشته دیگر می duplicationدر یک رشته و  deletionوگ که منجر به همول

شوند. صفات اتـوزومی بـارز تنهـا در     ها دیده می . در تمام نسلxصورت وابسته به  صورت اتوزومی، چه به صفات بارز چه به

دهند که داراي نفوذ ناکامل باشند، یعنی بعضی افراد داراي آلـل بـارز، بیمـاري را     ورتی خود را در بعضی افراد نشان میص

  دهند. اصلاً نشان نمی

دهنـد. بنـابراین    درصد یک ژنوتیپ، یعنی تمام افراد داراي آن ژنوتیپ، صفت یا بیمـاري را نشـان مـی    100نفوذ کامل یا 

درصـد از   30درصد باشد، یعنـی   70پ به ژنوتیپ افراد پی برد. اما اگر نفوذ یک ژنوتیپ براي مثال توان از روي فنوتی می

  توان از روي فنوتیپ آنها، ژنوتیپ را مشخص نمود. دهند و نمی افراد داراي آن ژنوتیپ، اصلاً بیماري را نشان نمی

Aورت ص بارز، اگر ژنوتیپشان به xمادران مبتلا به یک بیماري وابسته به  Ax x       (هموزیگـوت) باشـد بیمـاري را بـه تمـام

Aصورت  کنند و اگر ژنوتیپشان به فرزندان خود منتقل می ax x   درصـد از فرزنـدان    50(هتروزیگوت) باشد، بیماري را بـه

Axکنند. پدر بیمار داراي  (دختر و پسر) منتقل می y  است و چون هیچ کروموزومx      ي نسـبت بـه پسـران خـود منتلـق

  کند، تمام دختران او مبتلا هستند. را به تمام دختران خود منتقل می xکند، داراي پسر بیمار نیست اما چون  نمی

نامیـده  شود. ژنـی کـه مـایع بـروز ژن دیگـر شـده، اپیسـتانیک         اپیستازي به مهار بروز یک ژن، توسط ژن دیگر گفته می

  شود. می

سیستم  هاي ژنهاي  باشد که جایگاه این ژن از جایگاه آلل می hو  Hوجود دارد که داراي دو آلل   Hدر انسان زنی به نام 

ABO  مستقل است. آللH شود فـردي کـه    ژن پایه گفته می شود که در اصطلاح به آن آنتی ژنی می منجر به تولید آنتی

هـاي   ژن، علارغـم وجـود آلـل    ژن پایه نیست. در صورت عدم وجود این آنتـی  به تولید آنتی داشته باشد، قادر  hhژنوتیپ 

B,A هاي ژن فرد قادر به ساختن آنتی AB , A, B .نیست  

  این پدیده چون اولین بار در بمبئی مشاهده شده، گروه خونی بمبئی نام گرفته است.

هاي مغلوب قدرت بقا و سازگاري بیشـتري در محـیط    موزیگوتهاي غالب و ه ها در مقایسه با هموزیگوت اگر هتروزیگوت

  شود. نامیده می Heterozygot advantageیا  overdominanceداشته باشند، این پدیده برتري هتروزیگوتی یا 
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ختـه  براي مثال افراد ناقل آنمی داسی شکل در آفریقا قدرت بقاي بیشتري دارند زیرا در آفریقا مالاریا شایع است و تک با

ها قـدرت بقـا نداشـته و ایـن افـراد       هاي قرمز افراد هتروزیگوت (ناقل) به علت تغییر شکل این ناقل این بیماري در گلبول

رونـد. برتـري    خونی از بین مـی  شوند و افراد بیمار نیز در اثر کم اند. اما افرا سالم به مالاریا مبتلا می نسبت به مالاریا مقاوم

AAصورت  هتروزیگوتی را به Aa aa<   دهند. نمایش می >

، در خـانواده مـرد،   (Aa)، حتماً ناقل آن بیماري است (aa)خانمی که مادرش به یک بیماري مغلوب اتوزومی مبلتا بوده 

و در صورت ازدواج بـا فـرد    (Aa)، پس فرزند این زن که پدر یا مدر این مرد است ناقل بودن (aa)مادربزرگ مبتلا بوده 

1، احتمال ناقل بودن فرزند آنها (AA)الم س
  است. 2

  پس باید آمیزش زیر را درنظر بگیریم:

Aa Aa ; AA, Aa , aa×
1 2 1
4 4 4  

×aa  احتمال دختر بودن = احتمال دختر مبتلا  احتمال ژنوتیپ   × = × × =
1 1 1 1
2 4 2 16 احتمال ناقل بودن پدر   

شوند که مشابه یا فنوتیپی است که در اثـر عوامـل وراثتـی ایجـاد      فتوکپی: گاهی عوامل محیطی سبب ایجاد فنوتیپی می

شـود کـه افـراد مبـتلا فاقـد       عنوان مثال نوعی موتاسیون سبب ایجاد بیماري ژنتیکی به نـام آشـیروپودي مـی    شود. به می

(شدت بیان متغیر)، تفـاوت در   Variable Expressivityاند. استفاده از داروي تالیدومید که  یعیهاي حرکتی طب اندام

  تظاهر فنوتیپ در افرادي که ژنوتیپ یکسان دارند.

Pleiotropyشـود و آن ژن، پلیوتروپیـک    رود که یک ژن، اثرات فنوتیپی مختلفی ایجاد کند و گفته می کار می : زمانی به

  یوتروپ دارد.است یا اثرات پل

هاي غالـب   ها نسبت به هموزیگوت رود که هتروزیگوت کار می یا برتري هتروزیگوتی، زمانی به overdominaceاصطلاح 

هاي مغلوب، قدرت بقا و سازگاري بیشتري داشته باشند. مثل مقاومت در برابر بیماري مالاریا در افراد ناقـل   و هموزیگوت

  آنمی داسی شکل.

 genomic)پـذیري ژنـومی    یک ژن براساس این که از پدر بـه ارث رسـیده باشـد یـا از مـادر را نقـش      اختلاف در بیان 

imprinting) توان به سندرم  نامند. براي مثال می میAngelman    در اکثر موارد قسمتی از بازوي بلند کرومـوزوم کـه

  در هر دو مورد یک حذف وجود داشته اما علائم متفاوتی را ایجاد کرده است.
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حذف شده و این حـذف در کرومـوزوم    15در اکثر موارد قسمتی از بازوي بلند کروموزوم شماره  Angelmanدر سندرم 

 15به ارث رسیده از مادر و ود دارد. در تعداد کمی از موارد نیز حذف وجود ندارد، بلکه فرد بیمار هر دو کروموزوم شماره 

خه مادري این ژن را ندارد و در عوض دو نسـخه پـدري آن ژن را دارد، پـس    را از پدر به ارث برده و در این حالت نیز نس

  توان گفت بیماري ناشی از دایزومی با منشأ پدري است. می

مـوارد) در سـایر مـوارد     70%همان حذف در کروموزوم به ارث رسیده از پدر وجود دارد (در  prader-williدر سندرم 

را از مادر به ارث برده و نسخه پدري ژن موردنظر را ندارد و داراي دو نسخه مادري آن ژن است،  15موزوم نیز هر دو کرو

 یعنی دایزومی با منشأ مادري.

هاي اتوزوم قرار دارد و صفات اتوزومی متأثر از جنس، در جنس مؤنـث یـا مـذکر     ژن مسئول ایجاد طاسی روي کروموزوم

صورت نهفته خـود   صورت بارز و در زنان به ، طاسی که تحت تأثیر جنس است در مردان بهشود. براي مثال بیشتر دیده می

  دهد. را نشان می

BB طایسی در هر دو جنس  

Bb طاسی در مردان و فنوتیپ طبیعی در زنان  

Bb زنان و مردان طبیعی  

nها از فرمول  توان براي محاسبه انواع ژنوتیپ هاي چند آللی می در سیستم (n )+1
استفاده کـرد. سـپس از روي تعـداد     2

  هاي بین این ژنوتیپ را محاسبه کرد. ها یا آمیزش توان باز با استفاده از همان فرمول انواع کراس ها، می ژنوتیپ

ها انواع ژنوتیپ  n (n ) ( )+ +
= = =

1 4 4 1 102 2 ها) تعداد آلل       n=   )  

ها انواع کراس  n (n ) ( )+ +
= = =

1 10 10 1 552 2 ها)    تعداد ژنوتیپ   n=    )  

آلل در کل جمعیت وجود دارد، اما به هر حال موجودات  2هاي چند آللی، براي یک لوکوس خاص، بیش از  در سیستم

 C , B , Aآلل  3ک صفت توسط هاي لوکوس را داشته باشند. براي مثال اگر ی آلل از آلل 2توانند  دیپلوئید تنها می

  باشد: صورت زیر می هاي خالص براي فرد دیپلوئید به کنترل شود، ژنوتیپ

AA , BB ,CC  
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ها قدرت بقا و  ها نسبت به هموزیگوت شود که هتروزیگوت به حالتی گفته می overdominanceبرتري هتروزیگوتی یا 

  شود. ترتیب برتري هتروزیگوتی موجب حفظ تنوع ژنتیکی می سازگاري بیشتري داشته باشند. به این

اند،  توان بیماري آنمی داسی شکل را نام برد که دیده شده افراد ناقل این بیماري نسبت به مالاریا یا مقاوم براي مثال می

یر افراد دارند. این بنابراین افراد ناقل (هتروزیگوت) در نواحی که مالاریا شایع است، قدرت بقاي بیشتري نسبت به سا

  شود. مقاومت نسبت به مالاریا در افراد هتروزیگوت براي تالاسمی و فاویسم هم دیده می

ها  نیز وجود دارد که به معنی سازش کمتر هتروزیگوت underdominanceاصطلاح  overdominanceدر مقابل 

  ها است. نسبت به هموزیگوت

دیـده شـود،    skippingانـد یعنـی در شـجره     ن، افراد از بیماري فرار کـرده اگر در شجره، دیده شود که یک نسل در میا

  ي مغلوب بودن بیماري است. دهنده نشان

گاهی تظاهر فنوتیپ یک بیماري ژنتیکی به این عامل بستگی دارد که ژن از کدام والد به ارث رسیده باشد. به اختلاف در 

  شود. گفته می (genomic imprinting)پذیري ژنومی  بیان یک ژن بر این اساس، نقش

کـه از مـادر بـه ارث     15ي  در افراد مبتلا قسمتی از بازوي بلند کروموزوم شـماره » Anglemanسندرم «براي مثال در 

وجود دارد که هر دو از پدر به ارث رسیده و  15درصد از افراد مبتلا دو نسخه از کروموزوم  3 – 5رسیده، حذف شده، در 

، همان حذف prader williام از افراد مبتلا به این سندرم، نسخه مادري این ژن را ندارند. در سندرم کد به هر حال هیچ

از مادر به ارث رسیده و نسـخه پـدري    15موارد، هر دو کروموزوم  30%در کروموزوم به ارث رسیده از پدر وجود دارد و 

  ژن وجود ندارد.

یک ژن بر این اساس که حذف از پدر به ارث رسیده یا از مادر، بیماري متفاوتی را ایجـاد کـرده   پس یک حذف مشابه در 

  است.

  در پدیده پلیوتروپی، جهش یک ژن، داراي اثرات فنوتیپی مختلف در یک فرد است نه چند فرد.

هـاي   د کـه در اثـر جهـش   شـو  هاي قبل گفتـه مـی   تر از بیماران نسل به بروز بیماري در سن پایین anticipationپدیده 

  شود. دینامیک این پدیده ایجاد می

ناهمگتی ژنتیکی یعنی دو یا چند ژنتیکی یعنی دو یا چند ژن متفاوت، فنوتیپ مشابهی را ایجاد کنند دو نـوع نـاهمگنی   

  ژنتیکی وجود دارد:
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توانـد روي   یک فنوتیپ می هاي متفاوت، فنوتیپ مشابه ایجاد کنند، یعنی ژن ) ناهمگنی لوکوسی: این است که لوکوس1

  باشد. Xهاي اتوزوم یا روي کروموزوم  کروموزوم

هاي مختلف در یک ژن که موجـب ایجـاد    کنند یعنی جهش هاي متفاوت، فنوتیپ مشابه ایجاد می ) ناهمگنی آللی، آلل2

  شود. هاي متفاوت با فنوتیپ مشاهده می آلل

یـک از پسـرها بـه     از پدر به هیچ xاست. چون  xبیماري وابسته به  دیده نشود» توارث مرد به مرد«نامه  در شجرهاگر   •

 Xرسد و تمام دختران مرد مبتلا، به بیماري باشند این بیمـاري وابسـته بـه     رسد اما به تمام دختران به ارث می ارث نمی

  رسد. صورت بارز به ارث می به

یابد.  سرعت کاهش می احتی حذف شده و فراوانی آن بهصورت بارز باشد، توسط انتخاب طبیعی به ر آور به اگر آلل زیان  •

هاي زیادي منتقل شده و فراوانی آن با سـرعت کمـی کـاهش پیـدا      صورت نهفته عمل کند طی نسل آوري که به آلل زیان

  کند. می

• Overdominance      هـا را حفـظ    نام دیگر برتري هتروزیگوتی است و موجب حفظ هر دو آلـل شـده و فراوانـی آلـل

 د.کن می

توان آن را مانند آمیزش دي هیبرید مندلی درنظر  اگر در مسائل آمیزش مربوط به دو ژن مستقل باشد می» 1«گزینه   •

 کند. در مورد آن صدق می 9-3و  3-1هاي  گرفت و نسبت

AaBb, Aabb, aabb , aaBb1 1 1 1
4 4 4 4  

ا خواهنـد داشـت. مـثلاً تغییـر     ها به علت پوشانده شدن با یـک ژن، یـک نـوع ظهـور ر     در اپیستازي بعضی از فنوتیپ  •

مربوط به تفکیک دو ژن مستقل مؤثر بر روي یک صفت به علت اپیستازي یک ژن مغلوب مانند  9.  3.  3.  1هاي  نسبت

a  و همچنین به علت اپیستازي یک ژن غالب مانند  9.  3.  4بهA  تأثیر اپیستازي دو ژن مغلوب که  12. 3.  1بهa  مانع

 15.  1صورت  و درآخر با تأثیر دو ژن غالب با تأثیر غیر تراکمی به 9و  7اشد به نسبت » می a,Aبروز  مانع bو  B,bبروز 

 شود. تبدیل می

,AB  نسبت فنوتیپ دو ژن بدون اثر اپیستازي: Ab, aB, ab9 3 3 1  

A        Abاپیستازي  AB, aB, ab−12 3 1  

,B:      ABو  Aاپیستازي تراکمی  Ab aB, ab−9 6 1  
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B:    ABو  Aاپیستازي غیر تراکمی  Ab aB, ab− −15 1  

,b        ABو  aاپیستازي  ab aB Ab− −9 7  

b        Abو  Aاپیستازي  AB ab, aB− −13 2  

  است. [ABDEF]تنها گامت تولیدي 

  دهند: هاي زیر تغییر می صورت را به F2مندلی در  9 – 3 – 3 – 1انواع اپیستازي نسبت   •

9 – 7اپیستازي مکمل:   

15 – 1اپیستازي مضاعف:   

12 – 3 – 1اپیستازي ببارز:   

9 - 4 – 3اپیستازي نهفته:   

شد و اگر  بود، این صفت تنها در افراد نر مشاهده می Yهاي جنسی قرار گرفته باشد، اگر روي  اگر ژنی روي کروموزوم  •

داشته باشـد، بایـد    AAکه مادر ژنوتیپ  ا توجه به فنوتیپ نهفته پدر و فنوتیپ بارز مادر، در صورتیقرار داشت، ب Xروي 

  باشد، نیمی از فرزندان فنوتیپ بارز دارند. Aaتمام فرزندان فنوتیپ بارز داشته باشند و اگر ژنوتیپ مادر 

  باشد. نیز نمیشوند، پس محدود به جنس  صفات محدود به جنس تنها در یک جنس مشاهده می  •

 تر است. صفات متأثر از جنس در هر دو جنس دیده شده ولی در یک جنس بیش  •

) تبدیل شده، پس آلل اپیسـتانیک  1به  2) به (1به  3ها حذف شده است و نسبت ( ممکن است گاهی یکی از ژنوتیپ  •

ت اصلاً به دنیا نیاید و یا پـس از  شوند فرد هموزیگو اند و باعث می وجود ندارد، بعضی صفات در حالت هموزیگوس کشنده

کند و در صورت هموزیگوت بودن، موجب مرگ  صورت بارز عمل می ها که به تولد از بین نرود. مثل آلل رنگ زرد در موش

 شود: جنین می

Yy Yy× آمیزش در موش زرد (هتروزیگوت)    

{Yy, Yy, yy ,YY →14243 آید  به دنیا نمی  

         →2 1 

است که توسط یک قسمت کوتـاه یـا همـان     αحاوي دو قسمت در مارپیچ  HTHهاي  به پروتئین DNAناحیه پیوند 

turn شوند. (که منطقه بدون ساختار است) از هم جدا می  

 زرد خاکستري



     مکمل ژنتیک  »28«
 
 

 

دو مارپیچ  HTHتواند متفاوت باشد). در پروتئین  می turnآمینواسید تشکیل شده است (البته قسمت  20کل موتیف از 

α صورت  شود بدین ممکن است عملکردهاي متفاوتی از خود نشان دهند. یکی از این عملکردها که در اکثر آنها دیده می

repressorλاست (این حالت در  ین ایجاد پیوندهاي هیدروژنی با ادنـین و تیمـین   وجود دارد): زنجیره جانبی گلوتام −

در آب و در  kcalmol−11کنند. پیوندهاي هیدروژنی بسـیار ضـعیف هسـتند (حـدود      می DNAدر شیار بزرگ مارپیچ 

حالـت   DNAو توالی  αباشد) و چند پیوند هیدروژنی در مارپیچ  می kcalmol−13مقایسه با پیوندهاي یونی که برابر 

کند.  است وقفه ایجاد می DNAشوند که در پروتئینی که در حال اسکن کردن  آورند. آنها باعث می وجود نمی پایداري به

و  HTHهاي آمینی در انتها، مارپیچ موجـود در   ) آمینواسیدها، وجود گروه1آید: ( وجود می پایداري بیشتر از دو طریق به

مین پیوندي  اتصال آن به دDNA مین پیوندي گاهی ساختار قند و فسفات، آمینواسیدهایی که خارج از د ،DNA   قـرار

 – sequence)ها متکی به تشـخیص ویـژه در تـوالی     دارند ممکن است در پایداري شرکت داشته باشند. این اندرکنش

specific recognition) ) .هاي  ن) قدرت پیوند پروتئی2هستندHTH تواند در پایداري دخالت کنـد. پایـداري    نیز می

صـورت همـو    شود (یعنی یک جفت از زیر واحدهاي مشـابه). اتصـال بـه    آید بیشتر هم می صورت دیمر در می آنها وقتی به

) نیـز  شود که تغییرات انرژي آزاد دو برابر شود، اما همین موضوع موجب افزایش تعادل (یـا میـل ترکیبـی    دیمر باعث می

∆G، و انرژي آزاد، Kگردد. (رابطه بین ثابت تعادل،  می Gچنین است:  ° /RTe−∆ درجـه   Tثابـت گازهـا و    Rکه در آن  °

  حرارت مطلق است).

دست آمـد. ایـن    هصورت دیمر ب به HTHهاي  ، اطلاعات اولیه در مورد اتصال پروتئینDNAاز مطالعات مربوط به توالی 

شوند. براي  متصل می DNAها معمولاً متقارن (یعنی از دو محل با ترادف شبیه هم) ولی از دو جهت مختلف به  پروتئین

  متصل شوند.  B – DNAها مکمل هم باشند تا بتوانند به  ایجاد این شکل از اتصال باید ساختار سوم پروتئین

در موقعیت دقیق خود قرار گیرنـد تـا بتواننـد در شـیار      DNAمین پیوندي در اي است که به دو د ساختار دیمر به گونه

  بزرگ اندرکنش ایجاد نمایند.
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  شکل

Upper strand : AATTGTGAGCGGATAACAATT
Lower strandLTTAACACTCGCCTATTGTTAA

uuuuuuuuuur

suuuuuuuuuu
 

            One turn of the 

                DNA helix 
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  اند شدههاي عملکردي مختلف ساخته  از دمین DNAهاي پیوندي به  پروتئین

هاي آنها به درستی صـورت گیـرد.    بخواهند کارشان را صحیح انجام دهند باید اتصال lacهایی مثل بازدارنده  اگر پروتئین

هـاي بازدارنـده    براي مثال بازدارنده باید به لاکتوز پیوند یابد تا بتواند شکل خود را تغییر دهد در نتیجه با سایر پـروتئین 

lac مینایجاد دیمر یا تترام إهند. ها این عمل را انجام می ها) در پروتئین ر نماید. نواحی ویژه (د  

مینی از بازدارنده  دlac مین را در شکل مشاهده می ها معمولاً از مطالعات مربـوط بـه    کنید. ارجاع خاص به عملکردهاي د

شوند، عمـل پیونـد    مارپیچ می 3 هایی که موجب حذف یا تغییر در ناحیه آیند. براي مثال، جهش دست می ایجاد جهش به

گیرنـد از تشـکیل تترامـر جلـوگیري      صـورت مـی   – Cهایی که در انتهاي  برند، در حالیکه جهش را از بین می DNAبه 

توانند اثراتی کـه بـه    کننده) می کنند. (نق دقیق عملکرد تترامر همچنان مورد بحث است). آمینواسیدهاي مهم (تعیین می

شود، مشخص نمود و سپس با تجزیه و تحلیل دقیق  با سایر آمینواسیدها در عملکردشان حاصل می واسطه جایگزینی آنها

مین در آزمایشگاه انجام پذیر است. براي مثال تـوالی   ساختاري مورد تأیید قرار داد. امروزه مبادله دDNA   مـین اي کـه د

مین دیگري که مربوط بـه اتصـال بـه لیگانـد      توان در کنند را می را در پروتئین خاصی کدگذاري می DNAپیوندي به  د

کنـد کـه خواصـی از     است، پیرایش نمود. وقتی ژن جدید را به سلولی وارد کنیم و بیان نماییم، تولید پروتئین هیبرید می

مین آن جالب خواهد بود. خود نشان می دهد که عملکرد د  



     مکمل ژنتیک  »32«
 
 

 

  



 » 33«   مکمل ژنتیک
  

 
  بـه صـورا مـاپیچ     a -ینـو اسـید اسـت.نواحی مـارپیچ     آم 357ایـن سـاختار شـامل     Lacساختار دمین منومر بازدارنـده  

به صورت فلش مشخص شده اند.خطوط رسم شـده مسـیر    B –پیچ دارند) و نواحی صفحات  2یا  1( بعضی از آنها فقط 

  باقی مانده هاي آمینو اسیدها را در ساختار آن نشان می دهند.

  وجود آورد به DNAن و تواند تغییرات ساختاري در پروتئی می DNAاتصال پروتئین به 

هـاي   شود و جاي تعجب نیست. اگر اتصال پروتئین پذیر می وقتی در ارتباط با پروتئین باشد کاملاً انعطاف DNAمولکول 

HTH  به آن ایجاد خمیدگی کنند. براي مثال، اتصال بازدارندهlac  به اپراتور همیشه ایجاد خمیدگی درDNA کند.  می

شود که در ناحیه لولا مانند قـرار دارنـد و موجـب گسـترش شـیار کوچـک        آمینواسیدهایی می این امر تا حدي مربوط به

  شوند.  می

نـه فقـط جـاي     DNAگردد. خمیدگی  به سمت پروتئین می DNAموجب خمیدگی  CAPدر مقابل، اتصال همودیمر 

باشـد. بـراي مثـال، نـواحی      می آورد، بلکه از لحاظ عملکردي نیز حائز اهمیت وجود می به DNAمناسبی بین پروتئین و 

هم نزدیـک شـده و بـا پـروتئین یـا کمـپلکس        که در حقیقت روي یک مولکول خطی قرار دارند، به DNAمجاور هم در 

  کنند. پروتئین اندرکنش ایجاد می

یـک انحنـاي ذاتـی مسـتقل از      DNAهـاي   تحت تأثیر توالی بازهـا اسـت. بعضـی از تـوالی     DNAمیزان خمیدگی در 

 DNAادنـین در یـک رشـته باشـد موجـب خمیـدگی در        6تـا   3ها دارند. براي مثال توالی خاصی کـه شـامل    پروتئین

نباشـند ممکـن اسـت در     DNAگردند. روشن است، حتی اگر بازهایی در ارتباط مستقیم با پروتئین متصل شده بـه   می

حناي ذاتی در همان جهتی کـه پـروتئین   اثر بگذارند. ان DNAمیل ترکیبی پیوند از طریق اثرات خود روي انحناي ذاتی 

  شوند، در حالیکه در جهت مخالف، کاهش در انحنا را خواهیم داشت. القا کرده، ایجاد می

مـین    58تـا   50، آمینواسـیدها  lacتواند ساختار پروتئین متصل شده را تغییر دهد. در بازدارنـده   می DNAاتصال  بـه د

شود. مارپیچ مربوطه ارتبـاط   تشکیل می DNAفقط در حضور  α -پیچ متصل شده و ناحیه مرکزي مار DNAپیوندي 

آورد (در نتیجـه   وجود مـی  القاي بازآرایی ساختاري را به DNAرسد که خود  نظر می کند و به ایجاد می DNAاي با  ویژه

  دیده شده است. DNAندي به هاي پیو دهد). چنین تحولاتی در انواع مختلف پروتئین تشکیل مارپیچ می
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  بـه صـورا مـاپیچ     a -آمینـو اسـید اسـت.نواحی مـارپیچ      357ایـن سـاختار شـامل     Lacساختار دمین منومر بازدارنـده  

به صورت فلش مشخص شده اند.خطوط رسم شـده مسـیر    B –پیچ دارند) و نواحی صفحات  2یا  1( بعضی از آنها فقط 

  ر ساختار آن نشان می دهند.باقی مانده هاي آمینو اسیدها را د
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  ها: برداري یوکاریوت نسخه

طـور   ) بـه Mbیابند ولی دانسیته ژن (یعنی ژن بر میلیون باز یا  ها افزایش می شود، تعداد ژن تر می هر چه موجود پیچیده

ژن در هـر   9 ژن در هر میلیون باز وجود دارد ولی در انسـان  890حدود  E.coliشود. براي مثال، در  چشمگیري کم می

Mb اي از  شود. دلیل اصلی آن حضور مقدار قابل ملاحظه دیده میDNA هـا هسـتند و بـه     غیر کد شونده در یوکاریوت

وارد  DNAصـورت تصـادفی ایـن مقـدار      شود. دلیل آن این است که در طول تکامل به بیهوده نیز گفته می  DNAآنها 

ها تقسیم و توسعه پیدا کردند ولی توانایی کد شـدن  DNAپس این ها). س ویروس DNAها شدند (شاید از طریق  سلول

علـت عـدم عملکـرد آن     دهنـد بـه   افتند ولی اشتباهاتی که رخ می را از دست دادند. تمام چیزهایی که گفته شد اتفاق می

یـت  غیر کد شـونده نقـش مهمـی در تعیـین موقع     DNAهاي بعدي خواهید دید،  باشند. همانطور که در بخش ها می ژن

هـاي نزدیـک    ها هستند. این اعمال در مقیاس کوچک موجب انـدرکنش پـروتئین   هاي پیوندي صحیح براي پروتئین محل

گردد. در مقیاس  فراهم می DNAهاي چندین کیلو باز در  شوند و در مقیاس بزرگتر فواصل لازم براي تاخوردگی بهم می

 DNA –توانـد سـاختارهاي ویـژه پـروتئین      تکـراري) مـی   ) (اغلـب Mbخیلی زیاد، توالی غیر کد شونده طویل (حدود 

غیـر   DNAگذارند. در مگس سـرکه   همجوار می هاي ژنوجود آورند (هتروکروماتین) در نتیجه تأثیر زیادي روي رفتار  به

  وجود آورند. برداري به توانند اثر بهم ریختگی در نسخه ) که میDNAکد شونده تکراري زیاد است (حدود یک سوم کل 

  هاي عالی یوکاریوت هاي ژن

شـوند. ایـن    هـا نیـز دیـده مـی     ها قرار دارند بلکه داخل ژن غیر کد شونده نه تنها بین ژن  DNAهاي عالی،  در یوکاریوت

، جزیـی از مکـانیزم انتقـال    (splicing)اي بـه نـام پیـرایش     گویند که در فرایند پیچیـده  (intron)ها را اینترون  توالی

mRNAتواند گاهی اوقات از تـوالی مشـابهی روي    سیتوپلاسم است. ماشین پیرایش می ها از هسته بهDNA   از طریـق

وجـود آورد کـه بـه آن پیـرایش متنـاوب       هـاي پیـرایش مختلـف چنـد محصـول پروتئینـی متفـاوت بـه         استفاده از محل

(alternative splicing)   .گویند  

ها و پیـرایش آنهـا    رسد تا حدي مفید باشد. تاریخ تکاملی اینترون نظر می وجود آمده در اثر ماشین پیرایش به پیچیدگی به

برداري شده از هسته به سیتوپلاسـم   نسخه RNAها جهت انتقال  مشخص نیست. محصولات جانبی و توسعه این سیستم

مت کـوچکی از  ها، قس ـ پروکاریوت هاي ژنها در مقایسه با  شوند). اینترون شود (جایی که آنها ترجمه می با دقت انجام می

DNA اند. هاي عالی اشغال کرده غیر کد شونده را در یوکاریوت  
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RNA پلیمرازهاي یوکاریوتی  

، و  POII (polymerase I)  ،POIIIهاي یوکاریوتی وجـود دارنـد کـه بـه آنهـا       پلیمراز مختلف در سلول  RNAسه 

POIIII .گویند  

هـایی   شـباهت  E.coliهـایی مثـل    پلیمراز پروکاریوت RNAاصلی  ساختار بعضی از زیر واحدهاي این سه آنزیم و آنزیم

هـا دیـده    کـه در پروکـاریوت   α، و β  ،′βهاي یوکـاریوتی داراي همـان زیرواحـدهاي     شود. زیرواحدهاي آنزیم دیده می

مشابه هم هستند که این خود دلیلی بر منشأ یکسان  E.coliدر مخمر، دروزوفیلا، و  β′اي شوند، هستند. زیر واحده می

  ها است. ها و یوکاریوت بین پروکاریوت

 αها یک زیر واحد از  ها دارند. پروکاریوت تري نسبت به پروکاریوت واضح است که پلیمرازهاي یوکاریوتی ساختار پیچیده

 ،β  و ،′β  دارند زیر واحدσ     براي پیوند آنـزیم بـه پرومـوترDNA    هـاي   دهـد) در حالیکـه آنـزیم    ویژگـی نشـان مـی

در هر سه آنزیم مشترك هسـتند و بقیـه بـراي هـر     باشند. شش زیر واحد از آنها  زیر واحد می 13تا  10یوکاریوتی داراي 

  ها ویژگی دارند. یک از آنزیم

بـرداري یـک سـري از     دلیل این ویژگی که این سه پلیمراز با هم اختلاف دارند این است که هر کدام از آنها بـراي نسـخه  
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بـرداري از   نسـخه  POpIIو دهد  هاي ریبوزومی را انجام میRNA هاي ژنبرداري  نسخه POIIاند.  ها اختصاص یافته ژن

ی کـه  های ژنعهده دارد.  را به S5هاي ریبوزومی RNAو  tRNA (transfer RNA)مثل هاي کوچک RNA هاي ژن

دهنـد   هاي سـاختاري و عملکـردي را انجـام مـی    RNAشوند چندین کپی از  برداري می نسخه POIIIIو  POIIتوسط 

هاي تولید شده هستند که قادرند خودشـان  RNAها (منظور  د). توجه داشته باشید که این ژن(بستگی به نیاز سلول دار

دیگر در نهایت پروتئین تولید  هاي ژنشوند (چون از  نمی (translation)محصولات عملکردي شوند) وارد فرایند ترجمه 

نسـبت بـه    POII، POIII  ،POIIIIشـود). سـاختارهاي مختلـف     هـا پـروتئین سـاخته نمـی     شود ولـی از ایـن ژن   می

پلیمراز غالب معمـولاً   RNAشوند. جالب است که ساختار  ها و سرعت نیاز اعضاي مختلف سلول هماهنگ می درخواست

شـود   انجـام مـی   σگیرد. این عمل توسط فاکتورهاي  برداري صورت می دهد و نسخه اي تطبیق می ویژه هاي ژنخود را با 

(منظور پروموتر ویژه) هستند. در ضمن این عمل ممکن است با جـایگزین   DNAقادر به اتصال به محل خاصی روي که 

  صورت گیرد. tRNA هاي ژنبرداري از  نیز جهت تسهیل در نسخه αشدن زیر واحد 

کـد   هـاي  ژنبرداري  پردازیم. این آنزیم مسئول نسخه می POIIIبه عملکرد از سه پلیمراز یوکاریوتی در این کتاب بیشتر 

ی دارد کـه در هنگـام تمـایز و تکامـل بایـد      هـای  ژنها و حضور یا عدم حضـور آن بسـتگی بـه گروهـی از      کننده پروتئین

مربوط به مشـکلاتی  برداري گردند). مسائلی که در تنظیم ژن به آن توجه شده  برداري شوند (گاهی هم نباید نسخه نسخه

  دخالت دارند. POIIIاست که در کنترل 

  پروموترهاي یوکاریوتی

 DNAی که کد کننده پروتئین هستند (ساختار دو طرفـه مـا بـین تـوالی بازهـاي      های ژنبراي  E.coliدر پروموترهاي  

لیمـراز پیونـدهاي قـوي یـا     پ RNAاند که قادرند بـا   اي متفاوتند) طیف وسیعی از پروموترهاي دیده شده طور گسترده به

 هـاي  ژنهـا،   بـرداري اسـت. در یوکـاریوت    وجود آورند. این تنـوع یـک عنصـر مفیـد در تنظـیم سـرعت نسـخه        ضعیف به

) اخـتلاف بیشـتري نسـبت    POIIIبرداري شده توسـط   نسخه هاي ژنپروموترهایی که کد کننده پروتئین هستند (یعنی 

صورت منفرد یا ترکیب با هـم). ایـن    شوند (به وموترهاي یوکاریوتی دیده میدر پر DNAهم دارند. سه عنصر در توالی  به

روي آن گذشته شده است)، عنصر شروع، و عناصـر غنـی از    TATA(این نام بخاطر توالی  TATA boxعناصر شامل 

  گویند. هم می CpGرا جزایر  CpGباشند. عناصر  می CpGدي نوکلئوتید 

اختلاف زیادي دارند (حتی از یک نوع سلول به نوع دیگر یا از طریق چرخـه سـلولی) در    برداري در آنها ی که نسخههای ژن
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  شود. دیده می TATA boxتمام پروموترهاي آنها 

RNA  توانند به پروموترها یا  طور کلی نمی ي یوکاریوتی خودشان بهاپلیمرازهDNA   همـراه سـایر    متصل شوند. آنهـا بـه

کنند اتصال به پروموتر ویژه روي  ها فراهم می صال خواهند بود. تسهیلاتی که این پزوتئینفاکتورهاي  پروتئینی قادر به ات

DNA نحوه تشخیص ،RNA موقعیت دقیق روي پروموتر هستند. پلیمراز، و تعیین  

طـور   بـه  DNAشود. عناصر تـوالی   توجه داشته باشیدکه پروموتر فقط موقعیتی است که توسط توالی خاصی مشخص می

پلیمـراز   RNAبرداري از اهمیت بالایی برخوردار نیسـتند.   شوند، بنابراین در فرایند نسخه ر پروموترها دیده میمشترك د

برداري داده شـد)، بنـابراین تفـاوت در انجـام      برداري کند (البته وقتی دستور نسخه تواند نسخه را می DNAنیز هر توالی 

  هاي اضافی و ترکیبات شیمیایی خاصی دارد. ندادن این عمل یا انجام ندادن آن نیاز به پروتئی

  POIIIها و کمپلکس پیش شروع TAFبرداري،  فاکتورهاي کلی نسخه

PIC  تشکیل شده از کمپلکسPOIII  صـورت   برداري کلـی کـه بـه    اي از شش فاکتور نسخه همراه با مجموعهTFIIA  ،

TFIIB ي لازمند. هر کدام از آنهـا کمـپلکس چنـد پروتئینـی     بردار اند. همه آنها براي شروع نسخه و غیره نامگذاري شده

  هستند.

بندي دقیق آنها متفاوت باشد). (نامگذاري  ها نیز وجود دارند (ممکن است ترکیب اساساً همین ترکیبات در سایر یوکاریوت

بــرداري  علامــت اختصــاري فــاکتور نســخه TFهــا، خوشــبختانه نســبتاً منطقــی صــورت گرفتــه اســت).  ایــن کمــپلکس

(transcription factor)  ،استII   اشاره بهPOIII  دارد، و حروفA  تاH ها دارد  دلالت بر ترتیب شناسایی کمپلکس

)C   وG اند). اولین مرحله مونتاژ  رسد که در این مسیر گم شده بنظر میPIC  اتصال (منظور خود پلیمراز نیست) فاکتور

TFHD ) استTFIIA باشد).  کوچکترین کمپلکس تشکیل شده میTFIID   زیر واحد پروتئین مختلـف   12دست کم

در اغلـب پروموترهـاي یوکـاریوتی     TBPاسـت.   TBP (binding protein TATA-)دارد که یکی از آنها پـروتئین  

ندارند). مطالعات نشان دادند اگر چـه   TATA boxپلیمراز لازم است (حتی آنهایی که  RNAوجود دارد و براي آنزیم 

TBP یبی زیادي به میل ترکDNA     دارد ولی گـاهی ویژگـی آن بـرايTATA box      بسـیار کمتـر از حالـت معمـول

ویژگی ترادفی دارند) در نتیجه این موضـوع معمـا را کمـی     DNAهایی است که براي اتصال به  شود (منظور پروتئین می

 TBPارد. بنابراین موقعیـت  در داخل سلول به تنهایی عملکردي روي پروموتر ند TATA boxکند. در حقیقت  حل می

یکی از فرایندهاي آن است (یا بعضی از پروموترهـاي آن)   TATA boxاست و خود  PICمرحله مهم موتاژ  DNAدر 
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  تنظیم گردد. DNAهاي روي  تواند توسط سایر توالی پس عملکرد آن می

TEIID  شاملTBP هاي اضافی که به آنها  اي از پروتئین به همره مجموعه(TBP – associated factors) TAFs 

  گویند.

TAFsبرداري دارند و ممکن است از پروموتري به پروموتر دیگـر فـرق کننـد.     هاي مختلف نقش متفاوتی در شروع نسخه

  تفاوت کند. TFIIDامکان دارد با توجه به نیازهاي خاص پروموتر بکار گرفته شده، ترکیب 

  

  
  توزیع عناصر تنظیمی در ژن یوکاریوتی
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  صفات اتوزومی غالب:

  ها: ویژگی

  شود. ها دیده می بیماري در تمام نسل -الف

  توانند فرزند سالم داشته باشند. زوجین بیمار می -ب

  احتمال ظهور بیماري در پسر و دختر یکسان است. -ج

  ژنتیک 

• Reverse genetics یابی به توالی  : دستDNA  تـوالی  استکه ابتدا توالی پروتئین و سپس از روي آنRNA  و در

  شود. مشخص می DNAنهایت توالی 

  گردد. مشخص می RNAبا استفاده از توالی پروتئین، توالی  RNA mappingدر   •

  است. DNA 3، مدلینگ توالی انتهاي Conting mappingروش   •

• Functional cloning عنوان  : استفاده از یک ژن با توالی شناخته شده بهprobeوالی یـک  ، براي جست و جوي ت ـ

  ژن جدید براساس شباهت.

توان به کمـک   کنند و می هاي یوکاریوتی را آلوده می داري هستند که سلولDNAهاي  ها، از نوع ویروس آدنو ویروس  •

هاي وابسته  هاي یوکاریوتی استفاده کرد ویروس عنوان وکتور مناسب براي سلول آنها و با جایگزینی ژن موردنظر، از آنها به

هـا در   توانند همزمان با آنها در سلول تکثیر شوند. اگر آدنو ویـروس  ها، می ها، در صورت وجود آدنو ویروس روسبه آدنو وی

شوند. پس رکتورهایی کـه براسـاس اینهـا سـاخته شـده       سلول وجود نداشته باشند، به مکان خاصی از کروموزوم وارد می

صـورت تصـادفی وارد کرومـوزم     لی رکتورهاي رترو ویروسی بـه شوند و باشند به مکان خاصی از کروموزوم میزبان دارد می

  شوند. میزبان می

  ژن درمانی، سرطان و آپوتپوز:

شود که در صورت فعال  پروتوانکوژن یک ژن نرمال است که در برخی حالات تقسیم سلولی یا پرولیفراسیون درگیر می  •

  تواند به انکوژن تبدیل شود. وسیله یک موتاسیون، می شدن به

کنند اما در اکثریت، بزرگی توارث نقـش انـدکی دارد    ها ظاهراً از یک طرح فامیلی تبعیت می تمام سرطان 5%حدود   •

هایی که اشکال توارث مولتی فاکتوریـال را نشـان    هاي زیادي شبیه دیگر بیماري یا اینکه نقش ندارد. با وجود این سرطان
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هـا افـزایش    هاي کروموزومی شانس وقوع بعضـی سـرطان   ی مشخص دارند و در برخی ناهنجاريدهند، یک جزء ژنتیک می

هـاي سـوماتیک    هـایی در سـلول   ها (حتی در غیاب اجزاي ارثی واضـح) نتیجـه موتالسـیون    یابد. اما لزوماً تمام سرطان می

  ها وابسته است. هستند و دیگر اینکه پیشرفت آن نیز به تجلی یکسري از ژن

  ها در کنترل رشد و نمو سلول دخالت دارند. انکوژنپروتو  •

شود.  که باعث بیماري رتینوبلاستوما می RBمتوجه شد که جهش دوم در آلل  Knudson، 1983اولین بار در سال   •

 LOHهاي پلی مورفیک اثبات شـد کـه    و میکروساتلیت array – CGHاست. در مطالعات بعدي با کمک  LOHیک 

1در 
هـایی کـه    سرکوبگر تومور را در لوکوس هاي ژنهاي سرطانی وجود دارد و همین مطالعات حضور  هاي سلول لکوس 4

  شده بودند، پیشنهاد کرد. LOHدچار 

هایی مثل پستان، اندومتر و پروستات که تحت تأثیر هورمون هستند غالباً به عـواملی   هاي منشأ گرفته از بافت سرطان  •

  دهند. کنند، پاسخ می هاي هورمونی مخالفت می هاي هورمونی را مسدود یا بر اثر آگونیست هکه گیرند

هـا یـا    هاي ژنتیکی است و براي ژن درمانی سرطان، کشتن سـلول  هاي جدید مبارزه پایداري ژن درمانی یکی از روش  •

ها  که جزء خانواده رترو ویروس HSVاز  TKها است. استفاده از میپدین کیناز (ژن  افزایش پاسخ میزبان از بهترین روش

  شود) براي درمان سرطان شامل مراحل زیر است: است گرفته می

  هاي عادي. هاي سرطانی در حال تکثیر و ممانعت از ورود به سلول ) وارد کردن میپدین کیناز به سلول1

عـال شـدن دارو بـه دنبـال آن مـرگ      ف TKهاي توموري  ) تجویز گان سیکلوویر به بیمار که به فسفریله شدن در سلول2

  شود. هاي توموري می سلول

هاي ژن درمانی که در پستانداران استفاده شده است. از ناقلین ویروسـی بـه خـاطر کـارایی بـالاي       بیشتر دستورالعمل  •

ل بـه  اند. روش انتقال ژن به ضعف طبیعـت بابـت حـذف بسـتگی دارد اینکـه آیـا انتقـا        ها در انتقال ژن استفاده کرده آن

. هیچ سیسـتم انتقـال   invivoهاي بیمار در حالت  شود یا به سلول انجام می ex vivoهاي کشته شده در شرایط  سلول

شوند عبارتند از  آل نیست. هر کدام معایب و مزایایی دارند از جمله ناقلین ویروسی که در ژن درمانی استفاده می ژنی ایده

 ها. هر پس ویروسی ولنتی ویروسناقلین انکورترو ویروسی، همراه آدنو، 

شـود. نتیجـه تبـادل     گیرد واژگونی پاراسنتریک نامیـده مـی   هایی که در خارج ازمحدوده سانترومر صورت می واژگونی  •

ــینگ ــوزوم  ژنتیکــی (کراس ــون شــده، کروم ــه واژگ ــدون ســانترومر   آور) در منطق ــاي ب ــانترومري  (acentric)ه و دو س
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(dicentric)  گردد. اگر واژگونی شامل سانترومر گردد، واژگونی پري سـنتریک   هاي ناقص می گامتاست که باعث ایجاد

گـردد.   شدگی مـی  هاي داراي کمبود یا مضاعف آور در منطقه واژگون شده منجر به ایجاد کروموزوم گویند. وقوع کراسینگ

ولـوژیکی کرومـوزوم گردنـد. مـثلاً     سانتریک به علت دربر داشتن سانترومر، ممکن است باعث تغییر مورف هاي پري واژگونی

 تواند در اثر اینگونه واژگونی به یک کروموزوم آکروسنتریک تبدیل شود. یک کروموزوم متاسانتریک می

)، n 2) نام دارد. در موجودات دیپلوئید (LOCIموقعیت ویژه یک ژن روي کروموزوم، لکوس یا جایگاه ژنی (جمع آن   •

هاي جنسی). بنابراین جمعیتـی بـا صـد     م همولوگ وجود دارد (البته بجز کوروموزوماز هر ژن دو نسخه روي دو کروموزو

 اشد.» حلزون، در مجموع داراي دویست جایگاه ژنی براي این آلل خاص می

برابر با فاصله دو ژن است که در میـوز تولیـد یـک درصـد      (Genetic map unit = m.u)یک واحد نقشه ژنتیکی   •

آور دو برابر درصـد نـوترکیبی    باشد و چون وقوع کراسینگ می 10ن در این سوال، درصد نوترکیبی نوترکیبی کنند. بنابرای

 شود. می 20آور مساوي  است بنابراین درصد کراسینگ

منظور پیـدا کـردن جایگـاه     به (mapping)برداري  تواند براي یک تکنیک نقشه اگر ژن کلون شده باشد این کلون می  •

 In situ)عنوان نشانگر (پروب) در تکنیک هیبریداسیون در جـا   ر رود. کلون را نشاندار کرده و بهکا کروموزومی آن ژن به

hybridization) برند. محلولی از پروب با گسترة کروموزومی که در آن  کار می بهDNA     (دنـاتوره) تا حـدي واسرشـته

 گردد. شده تیمار می

، Labelingشـود و بنـابراین    اش برقـرار مـی   اصـلی کرومـوزومی   پیوندهاي هیدروژنی بین پروب و ژن خاص در موقعیت

هاي رادیواکتیو یـا فلورسـانس    کند. براي نشاندار کردن پروب از روش اش را مشخص می جایگاه ژن و موقعیت کروموزومی

، کلون (پروب) بـا رنـگ فلورسـنت    FISH (Fluorescence in situ hybridization)کنند. در تکنیک  استفاده می

باشد که وقتی دناتور شوند توانایی باند شدن بـا یـک تـوالی مکمـل از      DNAاي از  تواند قطعه شود. پروب می شاندار مین

DNA ي دناتوده شده را داشته باشند و بنابراین براي شناسایی یک مولکولDNA رود. البته استفاده از  کار می خاص به

  نیز صادق باشد. RNAتواند در مورد  پروب می

هاي بتاگالاکتوزیداز، پرمئاز و ترانس استیلاز را کـد   است که به ترتیب آنزیم z, y, zان لاکتوز داراي سه ژن ساختاري اپر

ژن مسئول کد کـردن رپرسـور (مهارکننـده) اسـت. در فقـدان       iو  (O)کنند. این ایران داراي یک بخش اپراتور است  می

شـود. در حضـور لاکتـوز و تبـدیل آن بـه       یرد و مانع رونویسی از اپران میگ حضور لاکتوز، مهارکننده روي اپراتور قرار می

چسبد و باعث جدا شدن آن از روي اپراتور و لذا روشن شـدن اپـران    عنوان القا کننده به رپرسور می آلولاکتوز، این ماده به
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  اند: هاي متعددي، در مورد این اپران یافت شده یافته ها و جهش شود. آلل می

  دهد. آلل غیرفعال را نشان می –دهنده آلل سالم و علامت  وجود علامت + نشان a, y, zساختاري  هاي ژنرد در مو -1

اپراتوري است که نسبت به رپرسور حساس است و با نشستن رپرسور روي آن، رونویسی از اپران  +Oدر مورد اپراتور،  -2

اپراتـوري   +Oگویند » همیشه سازنده«گیرد. به این اپراتور،  باشد همواره رونویسی از آن صورت می cOشود.  متوقف می

  کند. علت جهش، ساختمان ناقصی دارد و ایران متصل به آن هرگز مبادرت به رونویسی نمی است که به

 Iشـود.   سازد که در صورت مهیا بودن شرایط، سبب خاموشی ایـران مـی   مهارکننده فعالی را می +iدر مورد رپرسور،  -3

 (Super inhibitor)العـاده قـوي    ، ماده مهارکننده فوقSiتواند رپرسور بسازد بنابراین ایران همیشه روشن است و  نمی

شـود،   ت و حتی با وجود آلولاکتوز (القا کننده) نیـز از روي اپراتـور بلنـد نمـی    سازد که قادر به نشستن روي اپراتور اس می

  شود. بنابراین سبب خاموش همیشگی ایران می

کند، یعنی هر ایران تنها تحت کنترل اپراتور چسبیده و مجاور به خودش قـرار   صورت سپس عمل می اپراتور همیشه به  •

ترانس عمل کند، در واقع چون پروتئینی است و قابلیت نفوذ و انتشار دارد، اگر صورت  تواند به دارد. در حالیکه رپرسور می

قادر به ساختن رپرسور است و وقتی رپرسور ساخته شـد،   +iکند چون  غلبه می +iاست، کپی از  −iدر حالتی که سلول 

 تواند اثر خود را نشان دهد. منتشر شده و بشرط مهیا بودن شرایط میدر سلول 

سازند، قبل از هر چیز بـه وضـعیت رپرسـور توجـه      هایی که می دیپلوئیدها، براي تعیین نوع آنزیم بنابراین در موردي مري

 شوند. قص بودن بررسی میهاي ساختاري از نظر سالم یا نا شود و سپس نوع آلل کنیم، آنگاه وضعیت اپراتور بررسی می می

Oقادر به ساختن رپرسور است بنابراین در وضعیت  +iدر مورد گزینه یک، چون  Z Y+ + صورت القایی (یعنـی   به Z، ژن −

ون آلل فعالی نیست. لـذا نسـخه سـالمی از آنـزیم     نیز همین گونه است اما چ yشود.  بسته به حضور آلولاکتوز) بیان می

COشود.  پرمئاز، تولید نمی Z Y− شوند  هر دو همیشه بیان می Yو هم  Zاست، پس هم » همیشه سازنده«چون اپراتور  +

  کند. نسخه سالمی از آنزیم تولید نمی Zکه باز 

سازد  رپرسوري می siو بیان القایی بتاگالاکتوزیداز است. چون  پس در مجموع این سلول قادر به ساخت همیشگی پرمئاز

COشود. پس هر دو اپراتور  که همیشه به اپراتور متصل می ,O+   اشغال شده و لذا این دو اپران همیشه خاموش خواهنـد

  بود.

COسازد، اما در ایـران   رپرسوز فعال را می +iشود.  ی تولید میصورت دائم و پرمئاز القای بتاگالاکتوزیداز به Z Y+ اثـري   −−
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صـورت نـاقص اسـت محصـول فعـالی تولیـد        هم که در دو اپران به Yشود. ژن  ندارد، لذا بتاگالاکتوزیداز دائماً ساخته می

  کند. نمی

هـا را   شود و فعالیت ژن به نام مهارکننده (رپرسور) توسط ژنی تنظیم کننده ساخته می اي در حالت مهار آنزیمی، ماده  •

تواند در بدو امر فعال باشد نظیر رپرسور ایران لاکتوز و یا غیرفعال باشد (آپورپرسور)، اما پـس   کند. رپرسور می کنترل می

فعال شود. در ایـران تریپتوفـان، تریپتوفـان نقـش      گویند از ترکیب با ماده دیگري که به آن کورپرسور با هم سرکوبگر می

 کورپرسور دارد.

  اثرات یک جهش اولیه را خنثی کرده و فنوتیپ نرمال ایجاد کند.تواند  سوپرسور جهش دومی است که می

مطالعـات زیـادي    T4باکتریوفـاژ   rIIروي ناحیه ژنی  1960و  1950هاي  در دهه (Symour Benzer)سیموربنزر   •

Kیا  Bاز سوش  E.Coliهاي  انجام داد. او سلول ( )λ12 هاي فاژي  داراي کروموزوم( )λ    است که درون ژنـوم بـاکتري

اي هـاي فـاژ کـه دار    از سوش (intragenic mapping)برداري درون ژنی  شده است بنزر در آزمایشات خود براي نقشه

هاي باکتري  سوش و حتی قادر به رشد و لیز کردن سلول T4کرد. در حالیکه  بودند، استفاده می rIIهایی در ناحیه  جهش

Kاز سوش  ( ),Bλ12 هاي  یافته هستند. جهشrII  قادر به رشد در سوشK ( )λ12 ات بنـزر روي  باشـند. آزمایش ـ  نمی

تواند در فواصل سه جفت بازي هم رخ دهد. بعدها دیگر  نشان داد که نوترکیبی ژنتیکی می rIIمیزان نوترکیبی در ناحیه 

تواند در فاصله حتی جفت بازهاي مجاور هم رخ دهد. بنابراین یـک جفـت بـاز هـم      محققان نشان دادند که نوترکیبی می

 معرفی شد. (recon)» واحد نوترکیبی«عنوان  بهو هم  (muton)» واحد جهش«عنوان  به

هـا کـه    باشد و یا درصدي از ژنوتیـپ  به معناي ظهور فنوتیپ مربوط به یک ژنوتیپ در فرد می Penetranceنفوذ یا   •

اي اسـت کـه یـک ژن یـا ژنوتیـپ نفـوذ یافتـه         ، درجـه expressivityفنوتیپ مـورد انتظـار را نشـان دهنـد. بـروز یـا       

(Penetrant) طور فنوتیپی بیان  به(express)         شود. بنابراین وقتی یـک ژنوتیـپ نفـوذ کنـد، شـدت صـفات در افـراد

شود. وقتی یک صفت نفوذ نکنـد اصـطلاح    معرفی می Variabe expressivityمختلف، متفاوت است که تحت عنوان 

incomplete penetrance رند و ممکن اسـت حتـی بعـد از    برند. بسیاري از صفات تکوینی، نفوذ ناقص دا کار می را به

را  Variable expressivityو هم  Variable Penetranceنفوذ، الگوي بروز متغیري را نشان دهند. مثلاً شکاف کام 

دهد. وقتی ژنوتیـپ ظـاهر نشـود     نشان می Variable expressivityدهد. وقتی ژنوتیپ ظاهر نشود اصطلاح  نشان می

بریم. حال وقتی ژنوتیـپ، در فنوتیـپ فـرد ظـاهر شـده       کار می را به Variable Penetranceیا   incompletاصطلاح 

 شود. مینامیده  Variable expressivityتواند درجات مختلفی از شکاف کام را نشان دهد که تحت عنوان  باشد می
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آن صـورت تعـداد   صـورت هتروزیگـوس باشـند، در     هـا مربوطـه بـه    تعدلاد جفت کروموزوم باشد که البته لکوس nاگر  •

 خواهد بود. n2وجود آمده برابر  هاي به گامت

، دو کروماتید خواهري هر کروموزوم همولوگ IIشوند و در آنافاز  هاي همولوگ از هم جدا می میوز، کروموزوم  Iدر آنافاز 

  شوند. از هم جدا می

هـا از   نشان دهیم، در جمعیت در حال تعادل است فراوانی ژنوتیپ qبا را  Nو فراوانی آلل  Pرا با  Mاگر فراوانی آلل   •

 شود: رابطه روبرو محاسبه می

( )p q p pq q+ = + + =2 2 22 1 

)یعنـی   q2مسـاوي   NN، گروه خـونی  16/0یعنی  P2مساوي  MMبنابراین فراوانی گروه خونی  / ) /− =21 0 4 0 و  36

0/یا  pq4مساوي  MNگروه خونی    شود. می 48

AABBصورت  در برخورد با والدین به  • aabb× صورت  که منجر به ایجاد نسل اول بهAaBb شود. از خود لقاحی  می

 شود ما باید دو احتمال را درنظر بگیریم: متعددي ایجاد میهاي  نسل اول، ژنوتیپ

  شود: رو حساب می صورت روبه که به aaBbصورت  و فردي به Aabbصورت  احتمال ایجاد فردي به

Aabb Aa bb

aaBb aa Bb

Aa Aa AA Aa aa P P P

Bb Bb BB Bb bb P P P

 × → ÷ ÷ = × = × = 
→ + = 

 × → ÷ ÷ = × = × =  

1 1 1 1 1 1
1 1 14 2 4 2 4 8

4 1 1 1 1 1 8 8 4
4 2 4 4 2 8

 

منظـور وجـود    اند که منظور وجود یک آلل غالـب در ژنوتیـپ باشـد. امـا اگـر      البته تمام محاسبات بالا در صورتی صحیح

شـود یعنـی بایـد احتمـال      مطرح مـی  -aaBو  A-bbهاي  غالبیت یک جفت ژن باشد، آنگاه احتمال فرزندانی با ژنوتیپ

  شود پس داریم: محاسبه می aaBb, aaBB, Aabb, AAbbوجود افراد 

A bb

aaB

P

P

−
= × = 

→ + =
= × = 

3 1 3
3 3 64 4 16

1 3 3 16 16 16
4 4 16

 

دارد،  5′بـه   3′ي الگویی که جهـت  DNAاست بنابراین رشته  3′به  5′همیشه   DNAاز آنجایی که جهت سنتز   •

گوینـد. امـا رشـته الگـوي      Leadingصورت پیوسته است و به آن رشته  شود به رشته جدیدي که از روي آن ساخته می

گوینـد و هـر    laggingصورت ناپیوسته است که به آن رشته  دارد، همانندسازي از روي آن به 3′به  5′مقابل که جهت 
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 شوند. هم متصل می ، قطعه آکازاکی نام دارد که به کمک لیگاز بهDNAقطعه کوچک 

را در  (Segments)هـا   ز ژنها موقعیـت بخـش  طوریکه یکسري ا است به Segmentationصورت  تکوین مگس سرکه به

کننـد کـه هـر بخـش چـه هـویتی را داشـته باشـد.          مشـخص مـی   homeotic هـاي  ژنکنند و سپس  جنین تعیین می

طـور طبیعـی نبایـد از آن قطعـه منشـأ       شوند که یک بخش، به قسمتی از بدن که به هاي همئوتیک سبب می یافته جهش

  گرفته، تبدیل شود. می

رونـد. در   کار مـی  هاي آتوزوم به ، اساساً در مورد کروموزومIآور و سیناپس در پروفاز  جفت شدن، کراسینگاصطلاحات   •

، همولوگ x(بخش انتهایی بازوي کوتاه) با بخشی از کروموزوم  Yحالیکه نشان داده شده که بخش کوچکی از کروموزوم 

ایـن   هاي ژنگویند، زیرا هر چند  (Pseudo autosomal region)باشد. این ناحیه همولوگ را ناحیه شبه اتوزومی  می

هـاي جنسـی    شوند، ولی روي کورومـوزوم  می (Segregate)آتوزومی، مجزا  هاي ژنناحیه در برخوردهاي ژنتیکی، شبیه 

 قرار دارند.

هاي  ر کلاسگویند. زی Satellite DNAهاي کوتاه و بسیار تکراري وجود دارند که به آنها  در محل سانترومرها توالی  •

DNAها شامل تکرارهاي پشت سر هـم از   شود. میکروساتلایت ها می اي شامل میکروساتلایت و مینی ساتلایت ي ماهواره

  TGدر یک رشته (و  ACها توالی  هاي میکروساتلایت شود. یکی از توالی جفت باز) می 2-5هاي کوتاه (مشتمل بر  توالی

هـا  VNTRهـا یـا    شـود. مینـی سـاتلایت    تنـوعی در افـراد مختلـف ظـاهر مـی     در رشته مقابل) است که در تکرارهاي م

(Variable number of  tandem repeats) هاي میکروساتلایت هستند، با این تفاوت که توالی تکـرار   مشابه توالی

 جفت باز طول دارد. 100تا  15شونده بین 

تواند وارد ژنوم باکتري شود و بـا   دسازي کند و نیز میتوانند در سیتوپلاسم همانن یک عنصر ژنتیکی در باکتري که می  •

کند، اپیزوم گویند. اصطلاح پلاسمید به معناي هر نوع عنصر حلقوي خـود همانندسـازي   کروموزوم باکتري همانندسازي 

 شود. در سیتوپلاسم، اطلاق می (Self-replicating)شونده 

ي RNAهاي کد کننده بـراي پـروتئین بـا     باشند یعنی توالی می "Split genes"صورت  در یوکاریوتها اغلب ژنها به  •

هـاي بینـابین    اند. به تـوالی  وجود ندارند، از هم جدا شده RNAهاي بینابینی که بعداً در نسخه نهایی  ساختاري، با توالی

 گردند. هاي اگزون به هم متصل می ، جدا شده و توالی(Splicing)اینترون گویند که طی واکنش پردازش 

براي اینکه فرزند دختر روح حاصل آلل بیماري وابسته به جنس داراي بیماري باشد باید هر دو آلل روي دو کروموزوم   •

Xهاي مغلوب (بیماري) باشد. اما چون پدر سالم و بنابراین آلل غالب را روي  ، آللx  خود دارد و فرزند دختر همیشه یک
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x باشد. در شجره زیر ژنوتیپ افراد نوشته شده این  یمار شدن دختر صفر میکند، پس احتمال ب خود را از پدر دریافت می

 درصد ناقل بیماري باشد. 50درصد کاملاً سالم و  50تواند به احتمال  دختر می

  
  

احتمالی است که دو آلل در یـک فـرد معـین،     (Coefficient of inbreeding)ضریب هم خونی یا درون زادآوري  •

دهنـد. ضـریب    نشـان مـی   Fبه علت داشتن جد مشترك، یکسان باشند. ضریب هـم خـونی را بـا    براي یک جایگاه ژنی، 

احتمالی است که یک آلل از یـک فـرد یـا آللـی از فـرد       (Coefficient of coancestory)خویشاوندي یا هم تباري 

این هم خونی در یک فـرد  دهند. بنابر نشان می fدیگر، به علت وجود حد مشترك، یکسان باشد. ضریب خویشاوندي را با 

 رو است: صورت روبه شود، ولی هم تباري بین دو فرد رابطه ایندو ضریب با هم به مطرح می

= ضریب هم خونی ×
1
2 fF یا ضریب هم تباري  =

1
2  

در بـالاي   –رو خواهد بود (وجود علامت  صورت روبه هاي فنوتیپی در فرزندان به اگر هر آمیزش را جدا بنویسیم نسبت  •

 دهنده فنوتیپ و نه ژنوتیپ است). حروف نشان

ABCP ،Aبایست احتمالات  می bcP   وaP BC .را حساب کنیم  

Aa Aa A a× →
3 1
4 4  

Bb Bb B: b× →
2 1
4 4  

Cc Cc C c× →
3 1
4 4  

=صورت  که به × ×
9 3 3 1
64 4 4 27شود و جمع سه ا حتمال هم  می 4

  شود. می 64

گـذارد، ایـن حالـت را پلیـوتروپی      شرایطی کـه در آن یـک ژن منفـرد، بـر بـیش از یـک صـفت مشـخص تـأثیر مـی            •

(Pleiotropy) یافتـه)   موجودي در اثر محیط، شبیه فنوتیپ یک موتان (جهـش  گویند. فتوکپی حالتی است که فنوتیپ

متعددي یک فنوتیپ یا صفت  هاي ژناست یعنی  (Gene interaction)شود. حالت دیگر برهمنکنش یا همکاري ژنها 

 شود. متعددي کنترل می هاي ژنرا متأثر سازند. مثلاً رنگ چشم، توسط 
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وسیله مضاعف شدگی با یا بدون ایجـاد تنـوع، از یـک ژن اجـدادي      د که بهی ارجاع دارهای ژناصطلاح خانواده ژنی به   •

یـک خـانواده    هـاي  ژنها، کلاژن و گلوبین را نام برد. هر چنـد   آنتی بادي هاي ژنتوان  منشأ گرفته باشند. از این گروه می

هـاي   ین، انـواع مختلـف آن در دوره  اند و مثلاً در مـورد گلـوب   کنند که از نظر فعالیت شبیه هایی را کد می معمولاً پروتئین

هاي کد شده توسط اعضاي یک خانواده ژنی، از نظر  تکوینی مختلف (جنینی تا بالغ) فعالیت دارند، اما در مواردي پروتئین

هاي هیپوفیزي و از نظر توالی اسـید امینـه    فعالیت کاملاً با هم تفاوت دارند. مثلاً هورمون رشد پرولاکتین هر دو هورمون

 کنند. هاي هدف اجرا می اند، اما عملکردهاي کاملاً متفاوتی را در سلول لاً شبیه و بهم مرتبطکام

توانـد دیگـر    نـام دارد و مـی   (Killer)هاي پارامسـی (جـز آغازیـان) داراي خاصـیتی اسـتکه کشـنده        از سویهبعضی   •

ها این کار را با تشرح سمی به نام پارامسـین   گویند، از بین ببرد. این سویه (sensitive)هایی را که به آنها حساس  سویه

(paramecin) دهند. این خاصیت را به ذرات شبیه باکتري در سیتوپلاسم پارامسی نسبت داده و به آنها ذرات  انجام می

که دهند  نشان می Kاي در ژنوم پارامسی دارد. ژن مذکور را با  کاپا گویند. ابقا کاپا بستگی به وجود حداقل یک ژن هسته

 نیاز به کاپا نیز دارد. Kاي کشنده باشد، علاوه بر ژن  ژنی غالب است و براي اینکه سویه

 ,bهاي  وجود داشته باشد، باید در هر دو والد نر و ماده، آلل bb, eeطور مثال  هاي مغلوب به اگر در فرزندان ژنویتپ  •

e  وجود داشته باشند و چون فنوتیپ والدین سیاه و ژنوتیپB-E- ز براي آنها الزامی است، بنابراین در مجموع نتیجـه  نی

 هستند BbEeگیریم که هر دو والد هتروزیگوت و  می

 میوز شامل پنج مرحله لپتونن، زیگوتن، پاکیتین دیپلوتن و دیاکینز است Iپروفاز  •

ها داراي  کروموزوم در کشت کروموزوم و تهیه کاریوتیپ مرحله متافاز میتوز از دیگر مراحل مناسب است در این مرحله •

 اند اند و به بهترین وجه قابل رؤیت حداکثر تراکم

تــرمیم بـا شکســتن بانـدهاي فســفودي اسـتري در طــرفین آسـیب همــراه اســت در      Excision repairدر سـیم    •

از  ، سـنتز Iپلیمـراز   DNAشد با عمل  نوکلئوتید برداشته می 27 -29ها  نوکلئوتید و در یوکاریوت 12–13ها  پروکاریوت

 هـاي  ژنمحصـولات   EColiکند. در  هم وصل می لیگاز، دو انتهاي آزاد را به DNAانجام شده و سپس  3′به  5′سمت 

C, B, UVrA تشکیل کمپلکس Exinuclease دهند. پروتئین  میUvr A     محل آسیب را شناسـایی کـرده و باعـث

دهنـد. برداشـته شـدن     شود و طرفین آسیب را برش می باند می Uvr Bبه  Uvr Cبه آنجا شده، آنگاه  Uvr Bهدایت 

پروتئین است اما مراحـل اصـلی تـرمیم     17انسان اگزي نوکلئاز حداقل داراي شود. در  انجام می IIوسیله هلیکاز  قطعه، به
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 شبیه پروکاریونهاست.

 پیدایش سرطان در برخی از اعضاء نظیر پوست و کبد داراي حداقل دو مرحله است:  •

ست که ا DNAمرحله شروع: این مرحله سریع و غیرقابل بازگشت است. این مرحله شامل تغییر غیرقابل بازشگت در  -1

  شود. احتمالاً به یک یا چند موتاسیون منجر می

  تر از مرحله شروع است. مرحله پیشرفت: این مرحله بسیار آهسته -2

شـوند، غیرقابـل    وسیله این آغازگر ایجاد می کند. تغییراتی که به عمل می Tumor initiatorبنابراین در مرحله اول یک 

یافته شـود و سـدي را    تواند سبب تحریک بیان ژن جهش کند که می ل میعم tumor promoterاند. آنگاه یک  برگشت

  ها است، بردارد. که در مقابل تقسیم سلول

هاي اگزونـی و اینترونـی    از بخش به طوري کهها وجود دارند.  در یوکاریوت (split or interrupted)مقطع  هاي ژن  •

شود. نام  ي بالغ وارد سیتوپلاسم میmRNAشوند و  جدا می  splicingها در هسته طی پدیده  اند. اینترون تشکیل شده

ها رونویسی و ترجمه یا در  نیز از آنجا ناشی شده که این توالی exonاست و نام  Intervening region, Intronدیگر 

 شوند. می (expressed region)واقع بیان 

هـاي جنسـی رخ    ول رخ دهند. اگر جهش در سلولتوانند در هر سلول و در هر مرحله از چرخه زندگی سل ها می جهش  •

هاي سوماتیک (بدنی) رخ دهند، اثراتشـان   هایی که در سلول دهد، قابلیت انتقال به نسل بعد را دارا خواهد بود، اما جهش

 شود. کند و به نشل بعدي منتقل نمی در خود آن فرد قابلیت بروز پیدا می

شـود کـه الگـوي     کلئوتید که مضرب صحیحی از سه نباشد) منجـر مـی  حذف یک باز (حذف یا اضافه شدن تعدادي نو  •

گویند. چون منجر به تغییر  (frame shift)ها را فریم شیفت  ها از بعد از این تغییر، کلاً عوض شود، اینگونه جهش کرون

یک کدان یا باز دیگر،  گردد. جایگزینی باز سوم طور بالقوه قرار است توسط این توالی کد شود، می پپتیدي که به الگوي پی

 wobblingاي ندارد؛ چون بـاز سـوم هـر کـدان خاصـیت       هاي اختنام ایجاد نکند، معمولاً اثر کشنده که کدان در صورتی

 دارد، یعنی جفت شدن آنتی کدان در محل این باز خیلی دقیقی نیست.

صورت زیـر   در فرزندان به aa bb cc DDباشند: احتمال ژنوتیپ  Aa Bb Cc Ddاگر والدان هر دو داراي ژنوتیپ    •

 است:

نویسیم. آنگاه احتمالات مـوردنظر  بـراي هـر     ها را براي هر جفت ژن جدا و مستقل می براي حل اینگونه سؤالات، آمیزش

  کنیم: جفت ژن را در هم ضرب می
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aaBBccDD

Aa Aa AA : Aa : aa

Ba Bb BB: Bb : bb

P

× → 

× → 

= × × × =

1 1 1
4 2 4
1 1 1
4 2 4

1 1 1 1 1
4 4 4 4 256

 

اي در  هـاي تـک رشـته    اي بریـدگی  تک رشته DNAشود و علاوه بر  ها محسوب مینوکلئاز جزء اندونوکلئاز S1آنزیم   •

، اغلب از الگوي (Reverse transcriptase)زند. آنزیم رونوشت بردار معکوس  هاي دو رشته اي را نیز برش می مولکول

RNA  براي ساخت تک رشته مکمل آن از جنسDNA  تحت نام)cDNAکند. ) استفاده می 

ي موردنظر، انتقال آن بـه یـک   DNAترتیب ایجاد قطه  سازي، کلونینگ) ژن، به سازي (همسانه در کلونمراحل اصلی   •

(ناقل) است تا مولکول نوترکیب ایجاد شود. سپس این مولکول را وارد سلول میزبان (معمـولاً بـا     DNAمولکول حلقوي 

انـد   ي نوترکیـب DNAهـایی کـه حـاوي     کلـون  هایی شود و سپس با روش کنند. ناقل درون میزبان تکثیر می کتري) می

 شوند. انتخاب می

هایی با سانترومر انتهایی، تلوسانتریک، سانترومر نزدیک به انتهـا، آکروسـانتریک و داراي دو سـانترومر، دي     کروموزوم  •

 سناتریک نام دارند.

 mRNAکـدان  بنحوي موجب تغییـر   DNAجهشی است که در آن یک تغییر در جفت باز در  missenseجهش   •

، nonsenseشـده، قـرار گیـرد. جهـش      کدان اولیه کد مـی   وسیله اي به شود که اسید آمینه مختلفی به جاي اسید آمینه

) UGAیا  UGA ,UAAهاي اختنام ( کدان یک اسید آمینه به یکی از کدان به طوري کهتغییر در یک جفت باز است 

(خنثی) تغییر در جفت باز است بنحوي  neutralشود. جهش  میتبدیل شود. این جهش منجر به خاتمه زودرس ترجمه 

اي روي  پپتیـدي، ایـن تغییـر، اثـر قابـل ملاحظـه        و نیز اسید آمینه در رشته پلـی  mRNAرغم تغییر کدان در  که علی

شود. در جهـش   محسوب می  missenseهاي  عملکرد پروتئین کد شده نداشته باشد. این نوع جهش، زیر جزئی از جهش

neutral یافته، از نظر شیمیایی معادل اسید آمینه نوع وحشی است. جهش  اسید آمینه جهشsilent    نیز نـوعی جهـش

missense  رغـم ایجـاد    شود و موقعی است که تغییر کدان طوري باشد که دوباره همان اسید آمینه را (علی محسوب می

هـا نیـز هـر کـدام بـه نـوعی جهـش         م کـه دیگـر گزینـه   شوی جهش در باز مربوطه) کد کند. با توضیحات فوق متوجه می

missense شوند. محسوب می 

با هم همولوگ هستند. به این ناحیه، ناحیه شبه اتـوزومی گوینـد. در میـوز     yو  xقسمتی از بازوي کوتاه کوروموزوم   •
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حیه، از نوع منـدلی تبعیـت   دهد و توارث این نا رخ می yو  xآور بین این ناحیه در  جنس نر، نوترکیبی ناشی از کراسینگ

 کند. می

•  Muton   کــوچکترین محــل قابــل جهــش در یــک ژن (سیســترون) وrecon    ــوترکیبی کــوچکترین واحــد قابــل ن

(recombinable) وسیله  شوند. این دو اصطلاح به در ژن محسوب میBenzer دانیم که یـک   معرفی شدند. امروزه می

 است. reconو هم  mutonتک جفت باز، هم 

آنهـا قـادر نخواهنـد بـود      به طوري کهدهند،  ها سرطانی شوند، بسیاري از خصوصیات خود را از دست می قتی سلولو  •

هـاي چینـی بـدون     هاي سرطانی، مشابه سـلول  دادند، انجام دهند. در سلول اعمالی را که قبل از سرطانی شدن انجام می

ایز در زمان ایجاد سلول سرطانی، بعضی مواقع منجر به تولیـد  تمایز، میزان تقسیم میتوز بسیار بالاست، از دست دادن تم

 هاي جنینی هستند. سلول هاي ژن گردد که مشابه آنتی ی میهای ژنآنتی 

همی ژیگوس گویند. حالتی که از یک جفت ژن، فقط یک آلـل در   xدر اصطلاح ژنتیک، مردها را نسبت به کروموزوم   •

 فرد وجود دارد.

نشان  pو فراوانی آن را با  Dمثبت را با  Rhو آلل مربوط به  qو فراوانی آن را با  dمنفی را با  Rhاگر آلل مربوط به   •

 باشد). 3/0منفی  Rhکه فراوانی ژن  واینبرگ خواهیم داشت: (در صورتی –دهیم، به شرط برقراري تعادل هاردي 

     

DD Dd dd
Rh Rh Rh
p pq q

p / pq /

+ + −






= ⇒ =

2 22
0 7 2 0 42

 

  مراجعه کنید). دولتی 1375سال  72د (نیز به سؤال یگوت) خواهند بو(هتروز Ddدرصد افراد،  42لذا 

همئوتیـک در   هاي ژنجفت باز است که در  180، توالی محافظت شده با اندازه حدود (Homeo box)هومئوباکس   •

. این تـوالی،  مهم دخیل در تکوین از مخمل تا انسان نیز وجود دارند هاي ژندروزوفیلا شناسایی شدند. این توالی در دیگر 

هاي همئوتیک، یک سلول در مسیري  کند. در جهش را کد می homeo domainاسیدآمینه به نام  60پپتیدي به طول 

هایی کـه داخـل بـا نزدیـک      شد. جهش وسیله نوع دیگري از سلول دنبال می بایستی به طور نرمال می یابد که به تکوین می

active site  شـوند.    خیلی زیاد منجر به ایجاد پـروتئین غیرفعـال و غیـر عملکـردي مـی      پروتئین باشند، به احتمالیک

هایی که در مناطق پروتئینـی بـا اهمیـت کمتـر رخ دهنـد،       گویند. اما جهش null mutationهاي این چنینی را  جهش

 گویند. leaky mutationشوند که به آنها  منجر به اثرات با شدت کمتر می

ها ژنوتیپ  
 فنوتیپ
ها فراوانی ژنوتیپ  

p q+ =1
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اند، هیچ آنتی ژنی از گروه  هموزیگوس hhصورت  بستگی دارد. افرادي که به Hور ژن به حض ABOبروز گروه خونی   •

 Hدهند که گروه خونی بمبئـی گوینـد. ژن    را نشان می Oطور فنوتیپی گروه خونی  دهند و به را نشان نمی ABOخونی 

ت یعنی یـک لکـوس ژنـی    باشد. این گروه خونی مثالی از اپیستازي اس می  ABOمسئول اتصال قندهاي مشخص کننده 

 روي لکوس دیگر اثر دارد.

فنوتیپ زرد  F1در یک گیاه فرضی اگر رنگ زرد منحصراً با فنوتیپ حاصل شود از آمیزش گیاه زرد و سفید همه افراد   •

زرد خواهـد بـود و بنـابراین     aaBb ,aaBBهـاي   سفید را نشان دهند. مسئله، ژنوتیـپ  1زرد و  3نسبت فنوتیپی  F2و 

 AAbb ،Aabbهـاي   توانند رنگ سفید را نشان دهند. بنابراین ژنوتیپ باشند، می bbتنها وقتی در کنار  aو  Aهاي  آلل

هـا   دهند. چون در نسل اول، فقط فنوتیپ زرد مشاهده شده، پس باید آمیـزش  همگی فنوتیپ سفید را نشان می aabbو 

 زیر باشد:صورت  به

 نسل اول        والدین

aabb aaBB aaBb× →  

 زرد         زرد      سفید 

  از خود لقاحی نسل اول داریم:

aaBb aaBb

aaBB: aaBb: aabb

× →

→
1 1 1
4 2 4

 

aaBB: aaBb: aabb→
1 1 1
4 2 2  

 سفید        زرد        زرد   

ا سانتی مورگان) برابر است. درصد نـوترکیبی نیـز نصـف میـزان     ها (وحاد نقشه ژنتیکی ی درصد نوترکیبی با فاصله ژن  •

درصد)  100آور نیز به حداکثر مقدار خود ( آور است. وقتی فاصله دو ژن به حداکثر خود برسد، میزان کراسینگ کراسینگ

واحـد   20ژن  درصد خواهد بـود. مـثلاً اگـر فاصـله دو     50ها حداکثر  رسد، اما در این حالت میزان نوترکیبی در گامت می

 باشد.

aa aa aa× →  

Bb Bb BB: Bb : bb× →
1 1 1
4 2 4
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  20پس: فاصله دو ژن = درصد نوترکیبی = 

آور  کراسینگ =40  =2  درصد نوترکیبی 

 صورت زیر خواهد بود: الگوي توارث بیماري هموفیلی، مغلوب وابسته به جنس است. شجره این خانواده به  •

  صورت زیر خواهد بود. به H-4و  H-1دهیم. برخوردهاي  ان مینش Hو آلل سالم را با  hآلل مسئول هموفیلی را با 

  صورت زیر است. در این نمودار یک ژن سالم ناقل با یک مرد سالم ازدواج کرده، احتمال هموفیلی در فرزندان به

  
  

{
H h H H H H H h hX X xX Y X X X Y : X X :X Y→144424443  

  

1پاسخ اگر در صورت مسأله بیاید که احتمال بیمار شدن فرزند پسر آنها چقدر است 
است چون نیمی از پسرها بیمـار و   2

نیمی سالم خواهند بود. دخترها نیز نیمی کاملاً سالم و نیمی سالم ولی ناقل خواهند بود. توجه کنید که فرزنـدان دختـر   

  کنند. هاي خود را از پدر دریافت میxهمیشه یکی از 

، آلل بیماري را حمل کننـد.  xاي اینکه دختران نیز مبتلا شوند، باید هر دو هاي وابسته به جنس مغلوب، بر در بیماري •

نامه اگـر پـدر    (ناقل) باشد. در این شجره x5رسد، پس مادر باید حداقل  چون یک آلل از پدر و دیگري از مادر به ارث می

 می از فرزندان مشاهده شود سپس مادر حایل باید باشد.که این بیماري در نی مبتلا به این بیماري باشد در صورتی

 
 

A A A
x x x y x x x y:x x : x y

α α α α α α

× → 123 14243  

  

آور کراسینگ  

 بیمار سالم

 بیمار سالم
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1شوند و طبق سؤال قبلی، اگر مادر ناقـل و پـدر سـالم باشـد،      اگر هر دو والد بیمار باشند، آنگاه همه فرزندان بیمار می
4 

1فرزندان (
  شوند. ان) بیمار میپسر 2

هـاي مـاده    مورد بررسی قرار گرفت. چشـم مگـس   B (bar)شدگی در مگس سرکه در مورد جایگاه ژن  اولین مضاعف •

اي پیـدا   هاي طبیعی است و محدوده آن از خطوط مستقیم تشکیل شده و لـذا شـکل میلـه    هتروزیگوس کوچکتر از چشم

 xاي در نتیجه مضـاعف شـدن قسـمتی از کرومـوزوم      نوتیپ چشم میلهکند. مولر و بریجز، مستقلاً متوجه شدند که ف می

کـه سـه بـار در یـک       اي و هنگـامی  که این قطعه یکبار مضاعف شود، فنوتیپ چشم میلـه  باشد. هنگامی ) میA16(قطعه 

هـا   کند و باعث کوچکتر شدن چشـم  ایجاد می (double bar)اي مضاعف  کروموزوم تکرار شود، حالت خاصی به نام میله

 گردد. می

• Codominance دهند. گروه خـونی   هاي هر دو هموزیگوت را نشان می ها، فنوتیپ حالتی است که در آن هتروزیگوت

AB  وMN  شوند. فنوتیپ چشم بـار (سـؤال قبلـی)، مثـالی از حالـت نیمـه بـارزي         محسوب می» هم غالبیت«مثالی از

(gemidominance) داراي دو کپی از آلـل سـالم    هاي مگس به طوري کهشود.  محسوب می(B B )+ ، چشـم کـاملاً   +

BB)هاي هتروزیگوت  نرمال دارند. مگس نیـز فنوتیـپ بـار را نشـان      BBهـاي   دهند و مگس فنوتیپ بار را نشان می +(

، (simple or compelet)یـا سـاده   هاست. در غالبیـت کامـل   روز آن بسیار شدیدتر از هتروزیگوتدهند ولی شدت ب می

، از نظر عملکردي پنهـان اسـت. در   (a)دهند و حضور ژن مغلوب  اگر چه از نظر ژنتیکی را نشان می (Aa)ها  هتروزیگوت

دهند. تـوارث رنـگ    ها فنوتیپی مختلف از هر دو هموزیگوت را نشان می ، هتروزیگوت(incomplete)غالبیت نیمه کامل 

هـا)   ی از این نوع است. مثلاً در آمیزش گل سرخ یا سـفید (هـر دو خـالص)، نسـل اول (هتروزیگـوت     ها مثال در برخی گل

 دهند. فنوتیپ صورتی را نشان می

)اگر گیاه تتراپلوئید  • n)4 ،56  :عدد کروموزوم داشته باشد داریم      n n= → =4 56 14  

)کتاپلوئید نرمال هاي ا بنابراین تعداد کروموزوم n)8  خواهد بود. 110و نولی زومی آن  112مساوي  

نکته نولی زومی حالتی است که سـلول هـر دو کپـی یـک کرومـوزوم را از دسـت بدهـد، کـه حـالتی از انیوپلوئیـدي            •

(Aneuplody) کمتر از یک مجموعه یـا  شود، یعنی تغییرات کروموزومی که در آن یک یا چند کروموزوم ( محسوب می

)طور مثال در حالت دیپلوئید  ست کروموزومی) کم یا زیاد شوند، به n)2 فرمولی نولی زومی ،n −2  است. 2

دي هیریدي حالتی است که موجود براي دو جفت ژن مستقل، هتروزیگوت باشد اگر نخود دي هیبریـد را بـا خـودش     •
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AaBbصورت روبرو خواهد بود:  یزش دهیم آمیزش بهآم AaBb× 

aaBما احتمال  A bbP , P−   نویسیم: کنیم. پس در ابتدا آمیزش را جداگانه می را حساب می −

Aa Aa A : aa

Bb Bb B : bb

× → −

× → −

3 1
4 4
3 1
4 4

 

A bb

aaB

P

P

−

−

= × =
= =

= × =

3 1 3
3 34 4 16

1 3 3 16 8
4 4 16

 

نیز مسؤل کـد   IIپلیمراز  RNAاست.  S5جزء  ها بهRNAکردن انواع  مسئول کد Iپلیمراز  RNAها،  در یوکاریوت •

 هاست.mRNAکردن 

کننـده کاتابولیـت    شود، تنظیم را منفی گویند. پروتئین فعال وقتی رپرسور با اتصال به اپراتور موجب مهار رونویسی می •

(Catabolite activator protein)  که آن راCRP رنده یا گیcAMP  نیز گویند، با اتصال بهcAMP   بـه جایگـاه ،

پلیمـراز بـه پرومـوتر     RNAشود. اتصال این مجموعه موجـب نحریـک و تسـهیل اتصـال      ویژه خود در پروموتر وصل می

 شود و نتیجه آن القاي رونویسی ایران لاکتوز (طی تنظیم مثبت) است. می

 شود: صورت زیر بیان می است: فرضیه لیون (جبران مقداري) بهصورت زیر  ها در این خانواده به شجره و ژنوتیپ •

  فعال است. xهاي  هاي سوماتیک پستانداران ماده، فقط یکی از کروموزوم در سلول -1

  دهد. در مراحل اولیه رشد جنینی رخ می xغیرفعال شدن  -2

3- x تواند هر کدام از  غیرفعال شده، میx ها دوگانه یعنیx  پدري و یاx  کـه یـک    دري باشـد. هنگـامی  ماx  صـورت   بـه

هایی که از این سلول منشأ خواهند گرفت، همان وضعیت را تبعیت کـرده   تصادفی در یک سلول غیرفعال شد، تمام سلول

یـا   (Dosage compensation)شـان غیرفعـال خواهـد بـود. ایـن تئـوري تحـت عنـوان جبـران مقـداري           xو همان 

ناقل هموفیلی و پدر سالمی داري یک پسر و یک دختـر داراي همـوفیلی شـوند ایـن      لیونیزاسیون معروف است. اگر مادر

 (H)اي که حامـل آلـل سـالم    xهاي دختر مبتلا،  طور اتفاقی در اکثر سلول کنیم که به مسأله را به این صورت توجیه می

  بوده، غیرفعال شده است.

  

+ 
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خصوص تنظیم چرخه سلولی و انتقال پیـام (سـیگنال)    هاي نرمال سلولی به سلولی که در فعالیت هاي ژنیک سري از  •

ها و یا فعالیت غیر طبیعی آنها در  هاي ایجاد شده در پروتوانکوژن گویند. در مواردي موتاسیون» پروتوانکوژن«اند را  دخیل

 سلول یا تشکیل تومور در ارتباط است.

 کنند. بعیت میژنوم میتوکندري و پلاستید از توارث مادري (سیتوپلاسمی) ت هاي ژن •

شوند. این کمپلکس در مرحله  پاکیتین دیـده   هاي همولوگ با واسطه کمپلکس سیناپتونمال با هم جفت می کروموزوم •

 شوند. می

گوینـد. ایـن    +Fهسـتند کـه بـه آنهـا      F (Fertillity factor)، داراي پلاسمیدي به نام E.coliبعضی از نژادهاي  •

بـا کرومـوزوم    Fهستند. در حالتی که پلاسمید  (F)قادر به انتقال ماده ژنتیکی به باکتریهاي فاقد این پلاسمید باکتریها 

 گویند. Hfr (High frequency recombination)باکتري فیوز شده باشد آن را نژاد 

 شود: از فرمول زیر محاسبه می (Coefficient of coincidence = c.o.e)ضریب انطباق یا تلاقی  •

 

c.o.c =  

 

شـود و چـون مجمـوع ضـریب تلاقـی و       می 0آوري رخ ندهد، طبق فرمول روبرو، ضریب تلاقی برابر  وقتی هیچ کراسینگ

برابر یک است پس ضریب تداخل در این حالت برابـر یـک    (Coefficient of interference =c.o.i)ضریب تداخل 

  است.

گویند. در  (Penetrance)ژن مغلوب هموزیگوت یا غالب خود را در افراد جمعیت نشان دهد نفوذ فراوانی که با آن یک 

دهند. اما وقتـی نفـوذ    بعضی موارد، همه کسانیکه مشخص شده، ژنوتیپ خاصی را دارند، فنوتیپ مورد انتظار را نشان می

ها فنوتیپ مورد انتظار را نشـان   تروزیگوسدرصد) باشد، همه افراد هموزیگوس مغلوب، هموزیگوس غالب و ه 100کامل (

یافته را نشان دهنـد،   کنند، فنوتیپ جهش یافته غالب را حمل می دهند. براي مثال، اگر همه افرادي که یک آلل جهش می

م توانیم با اطمینان بگویی آلل نفوذ کامل دارد. بنابراین وقتی نفوذ صد در صد باشد، وقتی یک ژنوتیپ خاص را بدانیم، می

بینـی فنوتیـپ از روي ژنوتیـپ     فنوتیپ مورد انتظار را حتماً نشان خواهد داد. بنابراین نفوذ کامل به معنی توانـایی پـیش  

  است.

هاي انسانی و موشی (یا هامستر) در حضور پلـی اتـیلن گلیکـول یـا      هاي سوماتیک، سلول در تکنیک هیپریداسیون سلول

  آورهاي مضاعف مشاهده شده فراوانی کراسینگ

  مورد انتظارآورهاي مضاعف  فراوانی کراسینگ
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شـوند. در ابتـدا دو هسـته از هـم جـدا هسـتند و بـه آن         اند) با هم یکی می هاي فیوژن کننده ویروس سنداي (که تسهیل

هـاي   هاي متـوالی کرومـوزوم   ها نیز یکی شوند، سلول هیپرید تمایل دارد در طی نسل هتروکاریون گوییم، اما وقتی هسته

هاي موشـی   مل کروموزومانسانی را از دست بدهد، بنابراین بعد از تثبیت این وضعیت، نتیجه کار سلولی است که سري کا

هـاي انسـانی را    توانـد کرومـوزوم   هاي نواربندي (بانـدینگ) مـی   را به علاوه یک یا چند کروموزوم انسانی داراست. تکنیک

شـوند (نظیـر محصـولات آنزیمـی) و آنگـاه       هاي ویژه انسانی، در این سلول بررسـی مـی   شانسایی کند. پس از آن فنوتیپ

  مانده است نسبت داد.  هاي انسانی که در سلول هیبرید، باقی یکی از کروموزوم توان فنوتیپ مذکور را به می

جهش از نوع تغییر الگوي خواندن (فریم شیفت) با حذف و یا اضافه شدن تعدادي نوکلئوتید که مضربی از سه نباشند رخ 

نوع تغییر چون سبب تغییرات اساسـی  شود. این  ها کاملاً عوض می از بعد از آن تغییر، الگوي کندان به طوري کهدهد،  می

اند. گزینه دو، جهش از ایـن نـوع محسـوب     شوند معمولاً کشنده و داراي عوارض شدیدي در توالی پروتئین کد شونده می

کنند که این تعویض بایستی به همـان صـورت توصـیف     توالی میشود. گزینه سه و چهار هر دو اشاره به عوض شدن  نمی

بندي کرد. بـه هـر حـال چـون ترجمـه       ها طبقه یم شیف باشد تا بتوان آن را جزء این نوع جهششده در تعریف جهش فر

mRNA  توان این گونه تفسیر کرد که اگـر جهـش از نـوع فـریم شـیفت در انتهـاي        دهد، می رخ می 3′به  5′از سمت

mRNA ي تعبیریافته کمتر خواهد بود، پس احتمـال ایجـاد پروتئینـی عملکـردي بیشـتر      ها رخ دهد، چون تعداد کدان

  خواهد بود.

دهـــد کـــه دو  هنگـــامی رخ مـــی (Simple reciprocal Translocation)ترانسلوکاســـیون دو طرفـــه ســـاده 

تسونیان گوینـد کـه   جایی یا فیوژن ربر شوند. این فرایند را جابه کروموزومآکروسانتریک از سانترومرهایشان با هم یکی می

شـود؛   ها بدون تغییر قابل توجه در میزان کل ماده ژنتیکی می منجر به حذف دو بازوي کوتاه و نیز کاهش تعداد کروموزوم

  اي ندارند. زیرا که بازوهاي کوتاه هتروکروماتینی، ماده ژنتیکی قابل ملاحظه

توزومی است. اینگرام اولین بـار نشـان داد کـه    صورت مغلوب آن توارث این صفت به (Hbs)در هموگلوبین داسی شکل  •

اسیدآمینه زنجیره است که در  146است و فقط یکی از  βاختلاف بین هموگلوبین نرمال و سلول داسی شکل در زنجیر 

باعـث تغییـر    Gluاین موضع والین جایگزین گلوتامیک اسید شده است. فقط یک جایگزینی در موضع دوم کد سه گانه 

  ).missenseشود (جهش  می Valآن به کد 

Glu ) کدهايG  یاA(GA  دارد وVal ) کدهايG  یاA،C،U (Gu .دارد  
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1در هر تولد، احتمال دختر یا پسر شدن  •
است. بنابراین در یک خانواده سه فرزندي احتمال اینکـه فرزنـد اول پسـر،     2

 صورت زیر است: باشد بهدوم دختر و سوم پسر 

P = × × =
1 1 1 1
2 2 2 8  

• RFLP   مخفـفRestriction fragment Length polymorphism  باشـد. یعنـی چنـد شـکلی یـا پلـی        مـی

  Restriction)هــــاي محــــدودالاثر   مورفیســــم در طــــول قطعــــات ناشــــی از هضــــم یــــا آنــــزیم      

endonucleases=RE)  ،اندونوکلئازهاي محدودالاثرDNA  دهند. مثلاً  هاي شانسایی اختصاصی برش می جایگاهرا در

ي خـاص  REوسـیله   وقتی یک تغییر تک جفت بازي در داخل یک جایگاه برش نرمال رخ دهد، توالی مربوطـه دیگـر بـه   

ها یـا اضـافه    هاي آللی و نیز حذف خورد. در نتیجه تفاوت شود. در حالیکه همان جایگاه روي آلل سالم برش می بریده نمی

شود،  ي خاص هضم میREبا یک   DNAدهد، وقتی که  هایی که در بین دو جایگاه برش آنزیمی مجاور هم رخ می شدن

وسـیله وجـود تعـداد     هم چنین بـه  RFLPگویند.  RFLPشوند. این حالت را  با طول متفاوت تولید می DNAقطعات 

 شوند. هاي تکراري بین دو محل برش آنزیمی نیز ایجاد می کپی متنوع از توالی

ها مـورد بحـث    کنند، مدت هاي نوکلئوتیدي مشابه یا یکسانی را حفظ می این که چگونه کلاسترهاي متعدد ژنی، توالی •

باشد.   می (Unequal Crossing Over)آور نابجا  بود. یک توضیح براي کلاسترهاي ژنی پشت سر هم، وقوع کراسینگ

 شود. هاي متعددي از یک ژن می تکراري، موجب ایجاد کپیهاي  خصوص در بخش جفت شدگی اشتباه به به طوري که

هاي گیاهی و جانوري مشخصی، فعالیت سنترومري در طـول بخـش قابـل تـوجهی یـا حتـی کـل کرومـوزوم          در گونه •

 گویند. (holokinetic or holocentric)هایی را هولوسنتریک یا هولوکینتیک  یابد، چنین کروموزوم گسترش می

 عمل یکدیگر تداخل نمایند اگر:چنانچه دو ژن در  •

الف) این دو ژن متعلق به یک جایگاه ژنی (لکوس) باشند، رابطه آنها را بـا اصـطلاحات غالـب و مغلـوبی تعبیـر و تفسـیر       

  کنیم. می

ب) اگر متعلق به دو خانواده و جایگاه ژنی متفـاوت و جداگانـه باشـند، رابطـه آنهـا را بـا اصـطلاحات اثـر اپیسـتانیک و          

ژنی که از فعالیت ژنی متعلق به خانواده دیگر  به طوري کهکنیم.  تعریف می (epistatic or hypostatic)انیک هیپوست

جلوگیري به عمل آورده باشد، داراي اثر اپیستاتیک روي ژن دوم بوده و بـرعکس، ژنـی از خـانواده دوم کـه متـأثر از ژن      

مختلـف (غیـر آلـل) را اپیسـتازي      هـاي  ژنباشد، واکـنش   ن ژن میخانواده اول قرار گرفته داراي رابطه هیپوستاتیک با آ
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  گویند. هموستازي تعادل شرایط محیط درونی بدن در تعامل با محیط بیرون است.

ها ظـاهر   طور طبیعی فقط در یکی از جنس آتوزومی هستند که به هاي ژن، (Sex-limited)محدود به جنس  هاي ژن •

طور نرمال فقط در مردهـا   ده رویش وي صورت با این که در دو جنس موجودند ولی بهکنترل کنن هاي ژنگردند. مثلاً  می

هاي جنسی اسـت یـک حالـت دیگـر،      ها، وجود هورمون شوند. علت ظهور این گونه صفات فقط در یکی از جنس ظاهر می

آتوزومی کد  هاي ژنوسیله  محدود به جنس، اغلب به هاي ژناست  که مانند  (sex-influenced)صفات متأثر از جنس 

شوند، اما با فرکانس (فراوانی) و نوع در دو جنس متفاوت است یا اینکه  شوند. چنین صفاتی در هر دو جنس ظاهر می می

 رابطه ژنوتیپ و فنوتیپ در دو جنس با هم یکی نیست. مثال بارز این نوع صفات الگوي طاسی سر در انسان است.

)120-121صفحات  15/ مرجع  136-137صفحات  1(مرجع   

Aaدر آمیزش میان افراد  • bbCC aa BbCc× اي بـا فنوتیـپ    مطابق معمول براي محاسبه احتمال زادهABC  هـر ،

 نویسیم: آمیزش را جداگانه می

ABC

Aa aa A:

bb Bb B: b P

CC Cc C


× → α


× → = × × =

× → 


1 1
2 2
1 1 1 1 1 1
2 2 2 2 1 4
1
1

 

)65صفحه  18/ مرجع  53-54صفحات  1(مرجع   

شـود. رزیـدوهاي    هـا انجـام مـی    ي در زمینه نقش متیلاسیون در کنتـرل رونویسـی در یوکـاریوت   اخیراً تحقیقات زیاد •

، به حالت رونویسی آن مرتبط است. متیلاسـیون  DNAشوند و درجه متیلاسیون  ، متیله میCGهاي  سیتوزین در توالی

شخص شده کـه در بسـیاري   م Z-DNAشود. با شناسایی ساختار  سیتوزین منجر به کاهش و جلوگیري از رونویسی می

دهنـد کـه از نظـر رونویسـی      تغییر شـکل مـی   Z-DNAبه فرم  B-DNAبا متیلاسیون، از فرم  GCهاي  موارد، توالی

 غیرفعال است.

شدگی (دو پلیکاسـیون)،   ) یک کروموزوم نرمال با کروموزوم داراي کمبود یا مضاعفIموقع ایجاد سیناپس (پروفازمیوز  •

هـایی از دو کرومـوزوم    آید تا تنها قسمت وجود می . این حلقه براي جبران این تغییر ساختاري بهشود اي مشاهده می حلقه

 آیند. صورت حلقه در می ها به اند با هم جفت شوند و دیگر قسمت که با هم همولوگ

هـا،   شـود. الگـوي وراثتـی ژنـوم کلروپلاسـت      منـدلی محسـوب مـی   توارث سیتوپلاسمی با مادري، مثالی از تـوارث غیر  •

هاي فنوتیپی نسبت  
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 روند. کار می شود. اصطلاحات زیر براي این نوع توارث به ها از نوع ثورات سیتوپلاسمی محسوب می میتوکندري و ویروس

Non mendelian = extra chromosomal = Cytoplasmic = non chromosomal = maternal 

inheritance. 

ر ده درصد است اگر گیـاه متروزیگـوت بـراي ایـن دو ژن     باشد بنابراین درصد نوترکیبی نیز براب cMاگر فاصله دو ژن  •

×وجود آید پس: گیاه نوترکیب  زاده به 760که  تست کراس شوند در صورتی =
10760 76100 

یا ضریب درون زاد آوري (هم خونی) وجود دارد. دو روش اول، مسـیري را در شـجره دنبـال     Fدو روش براي محاسبه  •

شـروع   xهـا هموزیگـوت درآیـد. در مسـیر از فـرد       در این جا) بتواند براي آلل xسیر، فرد موردنظر (کنیم که در آن م می

بـر    xرفته و سپس به نسل بعدي رفته تا بـه جـد مشـترك برسـیم و سـپس دوبـاره بـه فـرد          xکرده، به یکی از والدین 

 گردیم. در این روش توجه به نکات زیر الزامی است: می

  کنیم. رك را تعیین میابتدا جدهاي مشت -1

  در مسیر نوشته شده، هیچگاه دو والد یک فرد نباید در کنار هم نوشته شده باشند. -2

  به تعداد جدهاي مشترك، مسیر، خواهیم داشت. -3

1عدد  -4
 ـ     توان تعداد افراد در یک مسیر (منهاي خود فرد) مـی   را به 2 راي مسـیرهاي  رسـانیم و سـپس اعـداد حاصـل ب

خواهد بود. اگر ضریب درون زادآوري را در ازدواج بین فرزنـدان حاصـل از    Fکنیم. عدد حاصل  مختلف را با هم جمع می

  صورت خواهد بود که: نامه زیر بخواهیم به این  دوقلوهاي دو تخمکی با شجره

(E ) xACEDBx ( )
F ( ) ( )

(E ) xACFDBx ( )

⇒  ⇒ = + =
⇒


5

5 5

5

1
1 1 12

1 2 2 16
2

 

  

  
  ود:ش روش دوم، از فرمول رایت استفاده می

 جد مشترك

 جد مشترك

 مسیر اول

 مسیر دوم
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n n

xF ( ) ( F)′+ + = +  
∑ 11 12

 

xF x= ضریب هم خونی   

nوجود دارد.  xتا جد مشترك  xهایی که از پدر  تعداد نسل =  

′nوجود دارد.  xتا جد مشترك  xهایی که از مادر  تعداد نسل =  

Fضریب هم خونی جد مشترك  =  

nصفر باشد و  Fو  Eاند پس: بشرطی که ضریب هم خونی  ، جدهاي مشتركFو  Eدر این شجره والد  n′= = 2 :

  خواهیم داشت:

n n
xF ( ) ( F) ( ) ( ) ( ) ( )′+ + + + = + − + + + − + =  

∑ 1 2 2 1 5 51 1 1 1 1 11 2 2 12 2 2 2 2 16  

 aاند. اگـر   الد هتروزیگوتاگر زوجی سالم داراي فرزند زال شوند چون این زوج داراي فرزندي زال هستند، پس هر دو و •

 آلل سالم باشد داریم: Aآلل بیماري و 

Aa Aa A : a× ⇒
3 1
4 4  

در  (a)حالا احتمال اینکه دو فرزند بعدي یکی زال و دیگري سالم شود به این صورت است که: احتمال توالد فرزنـد زال  

1هر تولد 
3ولد فرزند سالم و ت 4

×اند پس  است که چون این دو، فریندي مستقل از هم 4 =
1 3 3
4 4 پاسخ سؤال خواهـد   16

  بود.

 شود. آلل دارد از فرمول زیر حساب می nهاي ممکنه در مورد لکوسی که  باشد، انواع ژنوتیپ 2nدر حالتی که فرد  •

  صورت زیر است: هاي ممکن به ژن آلل باشد انواع ژنوتیپ 4ي حالا اگر لکوسی دارا

n(n تعداد ژنوتیپ ) ( )+ +
= = =

1 4 4 1 102 2  

هـا،   شناسی دانشگاه شیراز، فرمـول زیـر را در مـورد محاسـبه ژنوتیـپ      جناب آقاي مردانی، عضو هیأت علمی گروه زیست

  تعداد ژنوتیپ =+!nاند:  معرفی نموده

)شبیه به علات فاکتوریل  +!هاست و  تعداد آلل nاین فرمول  در در ریاضی اسـت کـه وقتـی در مقابـل عـددي قـرار        !(

منتهـا بـا جمـع اعـداد تـا      همـان کـار را    +!شد. اما  ) می1تر از خود (تا رسیدن به  گرفت، آن عدد ضربدر اعداد پایین می

  هاي فنوتیپی نسبت
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  دهد. پس داریم: انجام می 1رسیدن به 

=+! تعداد ژنوتیپ = + + + =4 4 3 2 1 10 

!در ریاضیات توجه:  =0 +!است. اما در ژنتیک و در فرمول ابداعی بالا  1 =0   است! 0

  نکات

اي برابـر اسـت و    ي دو رشـته DNA، در مولکـول  Tبـا درصـد    Aرصد و د Cبا درصد  Gطبق قانون شارگاف درصد  •

Gمجموع درصد  C+  و درصدA T+  که  خواهد بود پس: در صورتی 100برابرC%20 .داشته باشیم 

C G A T A T= ⇒ = ⇒ + = − = ⇒ = =20 20 100 30 60 30 

AaBbCcاگر آمیزش مندلی  • AaBbCc×  برقرار باشد. اگرn  ی باشد که در های ژنجفتF1  صـورت هترزویگـوس    بـه

یت کامل در مورد هـر جفـت ژن) از   (شرایط غالب F2ها در  و انواع فنوتیپ n2از فرمول  F2ها در  است. آنگاه انواع ژنوتیپ

 شود پس: محاسبه می n2رابطه 

F2 =A تعداد فنوتیپ در  =32  

F2 تعداد ژنوتیپ در   = =33 27  

وئید براي دو جهش مغلوب غیر پیوست و ناخـالص انجـام شـود از اطلاعـات     اگر آزمون تسست کراس در یک گیاه دیپل •

و والـد دیگـر مطمئنـاً     AaBbصـورت   شود که یکی از والدین دي هیبرید است یعنی به داده شده در مسأله، مشخص می

aabb شـود.   ه میهاي ژنی موردنظر مغلوب باشد، استفاد است چون در آزمون تست کراس، از فردي که براي همه جایگاه

 گیریم: ها را براي هر جفت ژن، جداگانه در نظر می مطابق معمول، آمیزش

Aa aa Aa : aa
AaBb aabb

Bb bb Bb: bb

→ × →
× →

→ × →

1 1
2 2
1 1
2 2

 

:هاي  سبت) با نABو  ab ،aB ،Abپس چهار ژنوتیپ و نیز چهار فنوتیپ ( : :1 1 1   خواهیم داشت. 1

هموزیگوس باشند چون در اینجا مشخص نشده که چه  50%فرزندان حاصل از یک آمیزش هتروزیگوس و  50%اگر  •

 50درصد هتروزیگـوس و   50توانند ایجاد  نوع هموزیگوسی مدنظر است (غالب یا مغلوب)، بنابراین هر دو برخورد زیر می

 صورت زیر خواهد بود. درصد هموزیگوس (غالب یا مغلوب) کنند: پس ژنوتیپ والدین به
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Bb Bb BB: Bb

Bb bb Bb: bb

× →

× →

1 1
2 2
1 1
2 2

 

در اغلـب   ve ciprocal translocationو  Pericentric inversionو  Paracentric inversionاخـتلالات   •

هـاي ناهنجـار خواهـد بـود. امـا       جدي را به دنبال ندارند، بلکه مشکل اصـلی در تولیـد گامـت   موارد، در خود فرد اختلال 

خصوص در حالت هموزیگوس، به علت کم شدن ماده ژنتیکی، اغلب داراي اثـرات   به (detetion)کمبودهاي کروموزومی 

 مضري هستند.

nصورت  به، تریزومی دوبل (مضاعف) n2صورت  دیزومی به • + +2 1 nصورت  و تترازومی به 1 +2 صورت  موتوزومی به 2

n −2 nصورت  ، نولی زومی به1 −2 nصورت  و تریزومی به 2 +2  اند. هایی از آنیوپلوئیدي ها مثال است. همه این 1

n2 دیزومی                                               n +2 1 تریزومی    

n − −2 1 n                             مونوزومی دوبل 1 + +2 1  تریزومی دوبل 1

n −2 2 نول زومی                                            n +2 2 تترازومی   

باشـد.   هـا و تغییـر در یـک ژن مـی     ها، تغییر در ساختمان کرومـوزوم  تغییرات ژنوتیپی شامل تغییر در تعداد کروموزوم •

هـاي مخصـوص ژنتیکـی و     بـه جـز بـا روش    باشند. بنـابراین  هاي ژنی، شامل تغییر در یک جفت باز می بسیاري از جهش

 اند. بیوشیمیایی قابل شناسایی نیستند. در عوض تغییرات وسیع کروموزومی با تهیه کاریوتایپ قابل بررسی

)248 – 249صفحه  1(مرجع   

اگر در هنگام تقسیم سلولی، سانترومر یک کروموزوم، اشتباهاً طوري تقسیم شـود کـه بـه جـاي تقسـیم کروماتیـدها،        •

تـرین   شوند ایزوکوروموزوم گویند. یکی از معمول صورت حاصل می هایی را که بدین وها از یکدیگر جدا شوند، کروموزومباز

دهنـد. در انـی حالـت هـر دو بـازوي       نشـان مـی   i(xq)است که آن را بـا   xانواع آن در ارتباط با بازوي بزرگ کروموزوم 

 شود. لاح ایزوکروماتید به دو کروماتید خواهري یک کروموزوم اطلاق میکروموزوم همسان هستند. اصط

 dic، کروموزوم بـا دو سـانترومر را بـا    del، حذغ را با inv، واژگونی را با recدر سیتوژنتیک، کروموزوم نوترکیب را با  •

و جابجـایی   tهـا را بـا    یی، جابجـا mar، کروموزوم مـارکر را بـا   insرا با  (insertion)، دخول dupمضاعف شدگی را با 

 دهند. نشان می robروبرتسونیان را با 

کنـد شـجره و    هنگامی که پدرش مبتلا به فنیل کتونوري است با مردي که پدربزرگش این بیماري را دارد ازدواج مـی  •
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 صورت زیر خواهد بود: ژنوتیپ افراد به

IIIاینکه فرد  نشان دهیم: احتمال Aو آلل سالم را با  aاگر آلل بیماري را با  ناقل باشد، صددرصد است زیرا این فرد  1−

  دریافت خواهد کرد. (II-1)را از پذیرش  (a)حتماً آلل بیماري 

  
  

IIفرد  − III)را به فرزندش  aنیز به احتمال صدرصد ناقل است. اما احتمال اینکه این فرد، آلل  3 1بدهد  2−(
است.  2

IIIبنابراین فرد  IIIحتماً هتروزیگوس و  1− − 1به احتمال  2
دانیم که از آمیزش دو  هتروزیگوس خواهد بود. چون می 2

1فرد هتروزیگوس، به احتمال 
هموزیگوس مغلوب را خواهیم داشت پس در مجموع، احتمال بیمار دن فرزند این زوج  4

× =
1 1 1
2 4   خواهد بود. 8

IIIدر برخورد زیر، دو ژنوتیپ احتمالی براي  −   و نتایج هر آمیزش نشان داده شده است: 2

III III Aa ( Aa : AA)− × − → ×
1 11 2 2 2  

 
AA : Aa : aa

AA : Aa

 →    →
 →   

1 1 1 1
2 4 2 4
1 1 1
2 2 2

 

 
AA : Aa : aa

AA : Aa

→

→

1 1 1
8 4 8
1 1
4 4

 

هاي وابسته به جنس (در واقع  کند، بنابراین بیماري خود را از مادر خود دریافت می  xاز آنجایی که هر فرد مذکور، تنها  •

مغلـوب،   xوابسـته بـه   دهد. البته توجه داشته باشـید کـه در حالـت     ) به فرزندان ذکور، از طریق مادر رخ میxوابسته به 

ازدواج یک فرد مذکر مبلتا با یک مؤنث ناقل، ممکن است ظاهراً انتقال نر به نر را در شجره نشان دهد. اما در واقع فرزنـد  
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 مذکور این ازدواج اگر مبتلا هم باشند، انتقال از طریق مادر بوده است.

اسـت. وقتـی     sosکنش سلولی تحت عنـوان پـاس   ، بخشی از یک وا(post-replicative)تعمیر بعد از همانندسازي  •

-crossزا نظیر عوامل آلکیله کننده یا عوامل ایجاد کننده  و دیگر مواد جهش UVشدیداً در معرض اشعه  E.coliسلول 

linking شود، زیرا آنزیم  قرار بگیرد، همانندسازي متوقف میDNA   پلیمرازIII  توانـد از روي قسـمتی کـه دچـار      نمـی

تواند باز مکمل خود را به خود اختصاص دهد، همانندسازي کند. در این حالـت، سـلول ناچـاراً از ایـن      و نمیجهش شده 

شود. این  ، بدون اینکه لزوماً با رشته الگو مکمل باشد، ساخته میDNAکند، یعنی رشته جدید  می bypassمحل توقف، 

آید که این سیستم  از این ایده برمی SOS (save our ship)است. ناما  sosحالت نیازمند فعال شدن سیستمی به نام 

دهـد تـا حـد     باشد و به سلول اجازه مـی  عنوان یک پاسخ اضطراري و آخرین چاره و براي جلوگیري از مرگ سلولی می به

در این سیسـتم، نقـش کلیـدي دارنـد. در      lexAو  recAزایی را براي اینکه زنده بماند، بپذیرد. دو ژن  خاصی از جهش

ژن کـه   17عنوان یک رپرسور عمل کـرده و از رونویسـی حـدود     به lexAآسیب ندیده است، پروتئین  DNAالتی که ح

هـا داراي یـک تـوالی     کند. همه این ژن اند، ممانعت می دخیل DNAهاي  شان در تعمیر انواع آسیب محصولات پروتئینی

هـاي   (آنزیمـی کـه در نـوترکیبی تـوالی     recAین باشـند. پـروتئ   مـی  SOSنوکلئوتیدي به نام جعبه  20تنظیمی حدود 

 lexAبه حد خاصی، فعال شده و موجـب تحریـک    DNAهاي  نیز دخیل است)، با رسیدن آسیب E.coliهمولوگ در 

تعمیر سلولی برداشته  هاي ژن، اثر ممانعتی آن روي lexAشود. با شکستن  می (self-cleavage)براي شکستن خودي 

)، احتمالاً با افزایش مدت زمـانی کـه سـلول نیـاز     sulBو  sulAهاي  ده تقسیم سلولی (پروتئینکنن شود. دو ممانعت می

کنند. گزینـه چهـار نیـز در واقـع      تعمیر کند، عمل می DNAدارد تا بتواند آسیب را قبل ارز سیکل بعدي همانندسازي 

 نقش کلیدي دارد. SOSنیز در سیستم  lexAاست و  SOSصحیح است، زیرا تغییر بعد از همانندسازي، بخشی از سیستم 

شـود. اگـر    شوند. سیتوزین یا دآمیناسیون به اوراسیل تبدیل مـی  عوامل متعددي منجر به دآمینه شدن بازهاي آلی می •

شـود. در   می ATبه  GCاوراسیل تعمیر نشود، در هنگام همانندسازي با آدنین جفت خواهد شد و منجر به تبدیل جفت 

 hot spotکه دآمیناسیون در رزیدوهاي خاصی از سیتوزین، منجر بـه نـوع خاصـی از جهـش     ، مشخص شد 1978سال 

هـا   هـا و یوکـاریوت   متیل سیتوزین وجـود دارد (در پروکـاریوت   -5ها،  شود. مطالعات بعدي نشان داد که در این محل می

 ـ hot spotمتیل سـیتوزین نقـاطی    -5شوند). حال ببینیم چرا  بازهاي خاصی متیله می راي جهـش هسـتند؟ یکـی از    ب

گلیکوزیلاز، رزیدوهاي اوراسیل (ناشی از دآمیناسیون سیتوزین)  – DNA –هاي تعمیري در سلول به نام اوراسیل  آنزیم

شود. پس  می DNAدر مولکول  apyrimidinic siteکند. در نتیجه باعث ایجاد  کند و آنها را خارج می را شناسایی می
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عمـل کـرده تـا     Iپلیمراز   DNAشده و سپس آنزیم  DNAدا شدن چند نوکلئوتید از مولکول آنزیم اندونوکلئاز باعث ج

gap  میتل سیتوزین چون باز تیمین  – 5کند. با این حال دآمیناسیون  را پر کند و در انتها آنزیم لیگاز، عمل را کامل می

شـود بنـابراین در    شود و تعمیر نمـی  سایی نمیگلیکوزیلاز شنا – DNA –وسیله اوراسیل  کند، این تیمین به را ایجاد می

→ Cمتیل سیتوزین، با نرخ بیشتري  – 5هاي  محل  T Transition دهد. رخ می 

 (forward)هاي رفت  ها را جهش ها، تغییر نوع وحشی یا طبیعی به ژنوتیپ جدید بوده، این گونه جهش بیشتر جهش •

 ,back)گردد که جهش را جهش برگشـتی   برگشتی بوده و تغییر مجدداً به حالت اولیه برمیگویند. گاهی اوقات جهش 

reverse) .گویند 

 جهش از نوع تغییر الگوي خواندن (فریم شیفت) معمولاً اثرات مضري دارند.  •

راتوري است که نسبت به رپرسور حساسیتی ندارد، بنابراین اگـر  اپ cOچون  cOدر اینان لاکتوز باکتري واجد جهش  •

 گیرد. (در وضعیت سپس: یعنی چسبیده به همان اپران) باشد، همواره رونویسی از آن صورت می cOاپرانی داراي اپراتور 

گیرنـد،   شدت رنگ مـی   اند و به ها متراکم در طی اینترفاز، بیشتر کروماتین در حالت پخش و باز است. لکن برخی قطعه •

است که عـدم   Negative heteropycnosisنام دارد. برخلاف این، پدیدة  positive heteropycnosisاین پدیده 

ترتیـب بـا اصـطلاحات     هاي هتروکروماتینی و یوکروماتینی به دهند. قسمت پذیري ضعیف را نشان می تراکم و بالطبع رنگ

که به یوکروماتین مبـدل   (permanent)روکروماتین خود دو نوع است: هتروکروماتین پایدار یا اجباري بالا سازگارند هت

ي DNAشود. مثال این نوع هتروکروماتین، نواحی سـانترومري و تلـومري هسـتند هتروکرومـاتین اجبـاري شـامل        نمی

گیرد. نوع دوم هتروکروماتین اختیاري یا  یاي نیز در هتروکروماتین سنترومري قرار م ي ماهوارهDNAباشد و  تکراري می

facultative  دهـد. مثـال بـارز ایـن نـوع هتروکرومـاتین،        اي متراکم و غیرفعال یوکروماتین را نشان مـی  است که قطعه

است، اما در طی  (uncoiled)باشد. یوکروماتین در طی اینترفاز، غیرپیچیده  در زنان می xغیرفعال شدن یک کروموزوم 

کند که علـت آن متـراکم بـودن     همانندسازي می Sشود. هتروکروماتین دیرتر از یوکروماتین و در اواخر  متراکم میمیتوز 

 باشد. شدید آن می

• mtDNAتر است بدین صـورت کـه    ي انسانی در مقایسه با نوع مخمري، کوچکتر و از نظر اطلاعات فشردهDNA ي

spacer د دارد. اغلب ژنوم ارگانلی که تا کنون شناخته شده، در فرم آن وجو هاي ژنانداز) کمی در بین  (فاصلهDNA ي

مولکـولی خطـی اسـت بـه      mtDNAهاي کمی نیز وجود دارند که  اي بوده است. با این حال مستثناء حلقوي و دو رشته
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 ي میتوکندري مادري است. در ژنـوم میتوکنـدري پسـتانداران هـیچ    DNAهاي رده پایین. وراثت  خصوص در یوکاریوت

هاي متعددي یافـت   پوشانی دارند اما در ژنوم میتوکندري مخمر، ینترون ها حالت هم اینترونی وجود ندارد حیت بعضی ژن

ي انسانی است، آنگاه بـا قطعیـت گزینـه یـک انتخـاب      mtDNAشد که منظور  شده است. اگر در متن سؤال، اشاره می

ژن،  37هـاي همـراه، حـاوي     ، عمدتاً عـادي از پـروتئین  کیلوباز، حلقوي 6/16ي میتوکندري انسانی DNAشد چون  می

طـور کلـی بـه     ي تکراري، کاملاً عاري از اینترون و توارث منحصراً مادري است. اما اگر بخواهیم بـه DNAتقریباً عاري از 

mtDNA شـویم، بـه طـوري کـه     می» در مواردي«و » گاهی«، »اغلب«ها توجه کنیم، متوجه بازي با لغات  در یوکاریوت 

» اغلـب حلقـوي و بنـدرت خطـی    «صـورت   گزینه سه کاملاً غلط است. گزینه چهار هم با توجه به قیود آورده شده اگر به

هـا هسـتند.    ها در مقایسه با سـایر گزینـه   اند و بهترین گزینه بود. گزینه یک و دو هر دو به نوعی صحیح بود صحیح می می

» مـادري «ها به کار بـردن لفـظ    ادري است، اما در بعضی یوکاریوتدر انسانها، منحصراً م mtDNAچون هر چند توارث 

یـا  » تـک والـدي  «صحیح نیست، چون تفاوت خاصی بین دو والد نیسـت (از نظـر ظـاهر و...) بنـابراین اصـطلاح تـوارث       

uniparentally که بگوییم  تر این است برند که در مورد کلامیدوموناس و مخمر کاربرد دارد. بنابراین صحیح کار می را به

DNAبـه تـوارث   » مـادر «اما در اغلب موارد توسط والد » تک والدي«صورت  هاي وابسته به آنها به ها و فنوتیپ ي ارگانل

 رسند. می

• DNA :2تـک کپـی و عملکـردي     هـاي  ژن) 1ي یوکاریوتی از دیدگاهی به سه بخش عمده (DNA  3ي تکـراري و (

DNAانداز  ي فاصله(spacer) ود. خود ش بندي می تقسیمDNA هـاي   ) توالی2هاي عملکردي و ( ) توالی1ي تکراري به

دهـد. سـه    هاي تکراري غیرعملکردي تشکیل می درصد ژنوم انسان را توالی 20شوند حدود  بندي می غیرعملکردي تقسیم

ي DNAي سانترومري شدیداً تکراري است که نام دیگرش DNA) 1وجود دارد که شامل  DNAنوع عمده از این نوع 

است. واحدهاي تکراري معمولاً کمتر از  (satellite)اي  ي ماهوارهDNAسانترومري شدیداً تکراري است که نام دیگرش 

 توانند بین یک تا چندین کپی تکرار شوند. باز طول دارند و می 10

ي مینـی سـاتلایت   DNAاست که گاهی اوقات  (Variable number tandem repeat)ها VNTR) دسته دوم 2

(minisatellite) هـاي پشـت سـرهمی هسـتند کـه تعـداد تکرارهـا در نقـاط مختلـف           ها تـوالی  شود. این نیز گفته می

هاي یک تا پنج کیلـو بـازي    در انسانها، توالی VNTRهاي  کروموزومی و در افراد مختلف یک گونه، متفاوت است. لکوس

شود. نوع دیگر ایـن تکرارهـا،    نوکلئوتید را شامل می 15 – 100اي با طول  شامل تعداد متنوعی از واحدهاي تکرار شونده

طور نرمـال در   گویند. اگر چه آنها به (microsatellite)شامل تکرارهاي دو نوکلئوتیدي است که به آنها میکروساتلایت 
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انــد کــه از تعــداد متنــوعی از  هــاي مختلــف ژنــوم جــاي ندارنــد، امــا آنهــا در واقــع نــواحی در قســمت VNTRکــلاس 

  شوند. اند، تشکیل می صورت پشت سرهم تکرار شده نوکلئوتیدهایی که به  دي

انـد.   باشند که قادر به جابجایی در ژنـوم  می transposalهاي  ي تکراري غیرعملکردي، توالیDNA) سومین کلاس از 3

انـد  DNAهـاي   توالی دارند، ترانسپوزون نام دارند و نوع دیگر، رتروترانسپوزون هستند که DNAنوعی از آنها که جنس 

شان در ژنوم حرکـت  RNAبرداري معکوس از  وسیله نسخه اند. آنها به که با عمل آنزیم رونوشت بردار معکوس گره خورده

هایی غیر ویروسی است کـه بـا    در پستانداران، رترو ترانسپوزون (long interspersed LINEs elements)کنند.  می

در ژنوم انسان نیز  Aluهزار کپی از آنها در هر ژنوم انسان وجود دارد. توالی تکراري  40تا  20کیلو باز، بین  1 – 5طول 

شـود.   درصد ژنوم انسـان را شـامل مـی    5ها مرتبط نیستند که حدود  اند که به رترو ویروس هایی مثالی از رتروترانسپوزون

 SINEs (short، جزء Aluه نظیر خانواده حدود دویست نوکلئوتید طول دارد. تکرارهاي پراکنده کوتا Aluتوالی کامل 

interspersed elements) شوند. محسوب می  

  

  
  

گیرد. اما انجـام   زایی معمولاً روي جوندگان صورت می هاي سرطان باشند. آزمایش زا نیز می زا، سرطان اکثر عوامل جهش •

روشـی را ابـداع    (Bruce Ames)ایمـز  ، بروس 1970باشد در دهه  ها مستلزم وقت و مخارج زیاد می این گونه آزمایش

کـرد. از آنجـایی کـه رابطـه      زایی مواد را با استفاده از باکتري سالمونلا تیفی مـوریم مشـخص مـی    کرد که خاصیت جهش

شـود، بـه احتمـال قـوي،      زا تشخیص داده مـی  اي جهش درصد است، لذا وقتی ماده 90زایی بیش از  زایی و سرطان جهش

 این باکتري داراي تغییراتی شده است که براي تست ایمز استفاده شود: باشد. زا نیز می سرطان
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  .(-His)باکتري براي هیستیدین اگزوتروف است  )1

  دیواره سلولی آن نسبت به مواد شیمیایی نفوذپذیر شده است. )2

  در آن از کار انداخته شده است. DNAهاي ترمیم  بعضی سیستم )3

طور طبیعی در  شود، زیرا به دهند. مقداري عصاره جگر به پلیت اضافه می کشت می His را در دوپلیت فاقد -Hisبا کتري 

کند. در پلیت آزمون، ماده شیمیایی مـوردنظر   زا تبدیل می زا را به جهش در کبد، بعضی مواد غیرجهش SERبدن، شبکه 

بـه  بـوده و   Hisخـود در ژن   خوبه دهنده جهش شود که نشان شود. در پلیت شاهد، تعدادي کلونی مشاهده می افزوده می

شده است. حال اگـر در پلیـت آزمـون،     Hisتبدیل شده و باکتري قادر به رشد در محیط فاقد  +Hisبه  -His طوري که

را افـزایش داده و   +Hisبه  -Hisدهد که ماده شیمیایی افزوده شده، سرعت تبدیل  ها بیشتر باشد، نشان می  تعداد کلونی

  باشد. زا می جهش

ي موردنظر است. بدین منظور، بایستی توالی دو انتهاي ناحیه DNA، تکثیر قسمتی از مولکول PCRهدف از واکنش  •

شـوند.   طور مصنوعی سنتز مـی  تکثیرشونده مشخص باشد. دو جفت پرایمر (رفت و برگشت) که مکمل دو انتها هستند، به

، dNTPو  (Taq)شود و بـا اسـتفاده از آنـزیم پلیمـراز      اعمال می PCRآنگاه با تغییرات دمایی که در هر سیکل (دور) 

از سـه مرحلـه تشـکیل شـده کـه       PCRشود. هر دور  طور نمایی تکثیر می ي الگو بهDNAناحیه پایین دو پرایمر، روي 

ي الگـو از هـم بـاز    DNAشدگی و طویل شدن است. در مرحله اول با بالا بردن دما، دو رشـته   شامل دناتوراسیون، جفت

شـان روي الگـو    ، حرارت را کـاهش داده تـا پرایمرهـا بـه نـواحی مکمـل      (annealing)شدگی  ند در مرحله جفتشو می

)، در دماي مناسب بـراي فعالیـت پلیمـراز    (extention)بچسبند و در مرحله نهایی  )C°72     واکـنش طویـل شـدن رخ

 دهد. می

فاکتورهاي مهم در سازش یعنی انتخاب طبیعی بـود بـه اسـتثناي ایـن     دستاورد مهم داروین، شناسایی کردن یکی از  •

اي از داروینیسـم   یافتـه  اند. نئوداروینیسم شکل تغییـر  ویژگی، سایر فاکتورهاي داروینیسم کنار گذاشته شده یا تغییر یافته

ماده اولیه تنوع ژنتیکی  ها پذیرد. در این تئوري، جهش است که فقط عنصر اساسی انتخاب طبیعی را از تئوري داروین می

 کنند. را تأمین می

)، selective valueیا  fitness ،darvinism fitness ،adaptive valueشایستگی، ارزش انتخابی یا سازگاري ( •

 احتمال نسبی زنده ماندن و تولید مثل یک ژنوتیپ را گویند.
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شـود. ایـن رخـداد     ها تنظـیم مـی   در ماده xکروموزوم وسیله غیرفعال شدن   موازنه دوز در انسان و دیگر پستانداران، به •

) جبـران  1کنـد:   شود. فرضـیه لیـون دو مطلـب را روشـن مـی      یا فرضیه لیون شناخته می» فعال xتک «عنوان فرضیه  به

) گونـاگونی تظـاهر صـفات    2مقداري در مورد زنها که باعث تنظیم میزان فعالیت آنزیمی مساوي با مردهـا مـی گـردد و    

 است. xهاي هتروزیگوس به علت تصادفی غیرفعال شدن این یا آن کروموزوم  ه جنس در مادهوابسته ب

باشد، مدل سازماندهی ژنی ایزوکري است. طبق این مدل،  دهندة توزیع ژنی غیریکنواخت می یکی از شواهدي که نشان •

انـد کـه   DNAهـایی از قطعـات    موزاییـک هاي رده پایین)،  داران و گیاهان (همچنین و احتمالاً ژنوم یوکاریوت ژنوم مهره

 بازي یکنواخت و همگنی دارد که از قطعه مجاورش متفاوت است. کیلو باز طول دارند و هر قطعه ترکیب 300دست کم 

دهد، آن را با موجـودي کـه هموزیگـوس مغلـوب اسـت و       براي تعیین ژنوتیپ فردي که فنوتیپ ژن غالب را نشان می •

توان به ژنوتیپ والـد   ها، می صورت از روي فنوتیپ زاده  دهند. در این دهد، برخورد می نشان میبنابراین فنوتیپ مغلوب را 

ها با یکی از والدین یا با فـردي کـه ژنوتیـپ همسـان بـا والـدین دارد        ، آمیزش زاده(Back cross)پی برد. یک کراس 

 باشد. می

A a A x aa if all progeny :A A

A,a :phenotype if progeny :A :a Aa

> ⇒ − → ⇒

→ ⇒
 

 صورت زیر است: زان ضریب خویشاوندي به، می4در خویشاوندي ضریب درجه  •

 صورت روبرو است. به (F)با ضریب هم خونی یا درون زادآوري  (f)رابطه ضریب خویشاوندي یا هم تباري  •

F f=
1
2  

  توان ضریب خویشاوندي را محاسبه کرد. لذا با داشتن ضریب هم خونی، می

1برادر) ضریب هم خونی  در خویشاوندان درجه اول (مثلاً خواهر،
1است، پس ضریب خویشاوندي مساوي  4

است. در  2

1برادرزاده) ضریب هم خونی  –خواهرزاده یا عمه  –خویشاوندان درجه دوم (مثلاً دایی 
1و ضریب خویشاوندي  8

است  4

1ها)، ضریب هم خونی  زاده ها، عمه و در خویشاوندان درجه سه (عموزاده
1و خویشاوندي  16

اي  توان رابطه است پس می 8

  صورت زیر نوشت: به

درجه خویشاوندي  n( ) n= → =
1
2 ضریب خویشاوندي   
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  رسم شده است. 4و  3، 2، 1هایی از خویشاوندي درجه  نههاي زیر نمو در شجره

  

  
دهد، در حالیکه تقسـیم میـوز تنهـا در بیضـه و تخمـدان رخ       ها (حتی جنسی) رخ می تقسیم میوز تقریباً در همه بافت •

 هـاي تخمـک و اسـپرم هاپلوئیـد     هاي سوماتیکی دیپلویید است و حاصل میوز، سلول دهد. حاصل تقسیم میتوز، سلول می

بسـیار طـولانی و    Iهـاي انسـانی) ولـی در میـوز      دقیقه در سلول 30است. طول دوره پروفاز در میتوز کوتاه (مثلاً حدود 

ها طول بکشد تا تکمیل شود. نوترکیبی در میتوز، نادر و غیرمعمول اسـت، در حالیکـه    تواند سال می  پیچیده است و حتی

هـاي   اند، اما در میوز به علت پدیده دختري میتوز از نظر ژنتیکی یکسانهاي  شود. سلول در میوز امري نرمال محسوب می

 هاي دختري از نظر ژنتیکی همسان نیستند. هاي همولوگ، سلول نوترکیبی و جورشدگی مستقل کروموزوم

 مثال از اپیستازي است. Bamabyضریب  •

برنـد.   کار مـی  غالبیت نسبی یا ناقص را به در هموزیگوس باشد، اصطلاح  ها بین فنوتیپ در حالیکه فنوتیپ هترو زیگوت •

مثال معروف آن رنگ گل صورتی است که ژنوتیپ هتروزیگوت دارد و فنوتیپ آن متوسط فنوتیپ در هموزیگوت (قرمز و 

 شود.  محسوب می codominanceمثالی از هم بارزي،  ABOهاي خونی  سفید) است. گروه

 اي و خطی ي دو رشتهDNAو...) از جنس  T2 ،T4ي زوج (Tژنوم فاژهاي  •

 اي است. اي و خطی، با انتهاهاي تک رشته دو رشته DNAصورت  به λژنوم فاژ  •

xφژنوم  •  اي و حلقوي است. ، تک رشتهDNAاز جنس  174

 اي و حلقوي سوپرکویل است. دو رشته DNAاز جنس  SV40ژنوم  •

 اي و خطی است. رشته  تک RNAاز جنس  (TMV)ژنوم ویروس موزائیک تنباکو  •

 جفت کروموزوم دارد: 4طور نرمال  مگس سرکه به •

و جـنس   (xx)یک جفت کروموزوم جنسی و سه جفـت آتـوزومی. در ایـن موجـود، جـنس هوموگامتیـک، مـاده اسـت         

، نقشی در تعیین جنیست ندارد ولی براي بارور بودن نر، حیاتی است. yاست. با این حال کروموزم  (xy)متیک نر هتروگا
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و دو ست آتـوزومی   xهاي) آتوزومی وابسته است. در یک مگس نرمال ماده، دو  هاي (ست ها و سريxجنسیت به نسبت 

دارد پـس ایـن     Aو دو  xست. یک مگس نر نرمال، یک ا 1ها برابر Aها به xاست) وجود دارد، و نسبت  n2(چون مگس 

1نسبت مساوي 
xاست. در کل اگر نسبت  2

A
1باشد مگس ماده است و اگر مساوي یـا کمتـر از    1مساوي یا بیشتر از  

2 

xمگس نر است. نسبت   باشد،
A

0/بین   اند در منـابع مختلـف مگـس     نامند که عقیم (inter sex)را بین جنسی  1و  5

1/ماده با نسبت جنس  1/گویند که عقیم اسـت و نسـبت جنسـی     (super femate)را ابر ماده  5  metaرا نیـز   33

female 1/اند. هر چند در برخی منابع، نسبت  گفته گوینـد. در ضـمن مگسـی بـا نسـب جنسـی        meta femaleرا  5

/0   شود. دارد و نري عقیم محسوب می Aو دو   xگویند که یک  (super mate)را ابر نر  33

  پس:

x x x/
A A A

     ≤ ⇒ ≤ ≤ ⇒ ≥ ⇒          
5 0 5 1 1  

هـا   ها، براساس طول و تعـداد اینتـرون   اند. این ژن ها از قطعاتی به نام اینترون و اگزون تشکیل شده ها، ژن وتدر یوکاری •

هـا نسـبتاً طویـل هسـتند.      هایی هستند که اندازه آنها نسبتاً کوچک است ولی اینتـرون  ها توالی کنند. اگزون تنوع پیدا می

ها متنوع است و ارتباط بسیار قـوي   است. اندازه اینترون bp200نوم انسان طور کلی در ژنوم انسان، تعداد اگزوزها در ژ به

هـاي   بـزرگ، بـرعکس، اینتـرون    هـاي  ژنهاي کوچک دارنـد و   کوچک تمایل به داشتن اینترون هاي ژنبا اندازه ژن دارد. 

ژن انسـانی نـوع هفـت، یـک ژن، انـدازه متوسـط       بزرگی دارند. با این حال استثنائاتی نیز دیده شده است. مـثلاً زن کـلا  

( kb)31 ها، تنها  اگزون دارد و اندازه متوسط اینترون 118شود ولی  محصوب میbp188 .است 

کی یا سانتی سانتی مورگان باشد و در ژن دئر موقعیت ترانس باشند یک واحد نقشه ژنتی F 28تا   Eاگر فاصله لوکوس  •

)Efکند بنابراین براي تبدیل وضعیت ترانس  مورگان، تولید یک درصد نوترکیبی می )
ef

Eبـه وضـعیت سـپس      F( )
ef

کـه   

 درصد امکان نوترکیبی وجود دارد. 28آور بین دولکوس است، در این حالت   نیازمند وقوع یک کراسینگ

باشد. مثـالی از آنهـا، بیمـاري     هاي ایجاد بیماري ژنتیکی، تکثیر و توسعه تکرارهاي سه جفت بازي می میکی از مکانیس •

FMRدر توالی کد کننده ژن  n(CGG)شکننده به علت جهش در تعداد تکرار  x )xفراجایل  شـود در   حاصل مـی  1−

 بار دارند. 200 – 1300مرتبه تکرار شده است. اما افراد بیمار، این توالی را به تعداد  6 – 54افراد طبیعی، این توالی بین 

آور مضـاعف   باشـد درصـد کراسـینگ    65و ارزش تـداخلی   E32تـا   Cو  204تا  Dو  12برابر  Dتا  Cاگر فاصله ژن  •

 ماده نر بین جنسی
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 شود. صورت زیر محاسبه می به

  شود: از فرمول زیر محاسبه می (coefficient of coincidence)ضریب انطباق یا تلاقی  •

 

C.O.C =  

  

  صورت زیر است: به (cofficiant of interference)با ضریب تداخل  (C.O.C)رابطه ضریب انطباق 

ضریب انطباق + ضریب تداخل  = 1 

  بنابراین داریم:

  شکل

C.O.C /=0 5  

  مضاعف مورد انتظار .C.O= فراوانی                      

.C.O مضاعف مورد انتظار فراوانی   =  

به عواملی  Aوجود دارد. طول دم پلی  3′در انتهاي  Aجز هیستونی و...) دم پلی  هاي یوکاریوتی (بهmRNAدر اکثر  •

پلیمـراز   Aوسـیله آنـزیم پلـی     بستگی دارد. این دم به mRNA، مراحل تکاملی سلول و سن mRNAنوع  مانند گونه،

هـا، بـا اسـتفاده از سـتون     RNAهـا از سـایر   mRNAتـوان از وجـود ایـن دم، در جـدا کـردن       اضافه شده سـت و مـی  

 باشد، استفاده کرد. Tکروماتوگرافی میل ترکیبی که حاوي قطعات پلی 

 originطور  هایی که به نتایج غیر مترقبه تکاملی متعددي دارد. آن آلل (inversion)ا معکوس شدن وقوع وارونگی ی •

اند (روي کروموزوم غیرمعکوس شده) و آنهایی که با هم در لوپ معکوس شدگی قرار دارند، به علت نرخ پـایین   با هم بوده

اقی بمانند. در حالتی که در آن چندین لکـوس، صـفت   موفقیت در نوترکیبی در ناحیه معکوس شده، تمایل دارند با هم ب

ها را سوپر ژن گویند. تا قبل از آنالیز کامل، ممکن است یـک سـوپر ژن بـا یـک تـک لکـوس        یکسانی تعلق گیرد، آن آلل

هـر  توانند از نظر تکـاملی مفیـد باشـند     ها را داشته باشند، می ها ترکیب مناسبی از ژن اشتباه گرفته شود. وقتی سوپر ژن

 چند ممکن است. معایبی نیز از نظر تکاملی داشته باشند.

زیگوس نامند: حالتی که فقط یک آلـل از یـک جفـت ژن در     ، همیxدر اصطلاح ژنتیک، مردها را نسبت به کروموزوم  •

 فردي وجود دارد.

  مضاعف مشاهده شده .C.Oفراوانی 

  مضاعف مورد انتظار .C.Oفراوانی 
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 باشد. می (1n)یک گامت طبیعی، هاپلوئید  •

 شود. می )n4لقاح دو تخم با دو اپرم، منجر به تتراپلوئیدي ( •

2تـرین علـت آن (در    ها در انسان، تریپلوئید هستند. شایع درصد حاملگی 1 – 3بین  •
درصـد) لقـاح دو    66مـوارد یـا    3

درصـد مـوارد،    10و در  nبـا تخمـک    n2درصد موارد، لقاح یک اسپرم  24اسپرم با یک تخمک است (دي اسپرمی). در 

 مانند. ، علت تریپلوئیدي است. تریپلوئیدها بندرت زنده میn2ک با تخم nلقاح یک اسپرم 

تتراپلوئیدي بسیار نادرتر است و همیشه کشنده و معمولاً در نتیجه عدم توانایی بـراي تکمیـل اولـین تقسـیم زیگـوت       •

 است.

)48صفحه  16/ مرجع  309صفحه  1مرجع   

• F− باکتري فاقد پلاسمید :F 

• F+ باکتري داراي پلاسمید :F (ولی جدا از کروموزوم باکتري) 

• Hfr باکتري داراي پلاسمید :F .که درون کروموزوم باکتري فیوز شده است 

• F′ باکتري داراي فاکتور :Fکند. ي که این فاکتور قسمتی از ژنوم باکتریایی را با خود حمل می 

• DNA ي میتوکندري از دو رشته سنگین(H)  و سبک(L) طور جداگانـه منشـأ    تشکیل شده است. روي هر رشته به

) H(مکمل یـا   Lاست، دو رشته باز شده و زنجیره جدید  Hاي که منشأ روي  همانندسازي وجود دارد. در ابتدا در ناحیه

-D)، لذا لـوپ جابجـایی   (displace)شود  جا میکند. با پیشرفت همانندسازي، چون رشته والد جاب شروع به ساخت می

loop) شود. وقتی لوپ جابجایی بـه محـل منشـأ همانندسـازي در رشـته سـبک برسـد،         ایجاد شده و بتدریج بزرگ می

جدید، دو ژنوم دختري ایجاد شـده (کـه یکـی نـاقص      Lشود. با تکمیل رشته  نیز شروع می Hهمانندسازي رشته جدید 

شـود. در ضـمن جهـت همانندسـازي در دو رشـته،       طور جداگانه تکمیل مـی  ند و همانندسازي بهشو است) از هم جدا می

 باشد. مخالف هم می

، قادر به حرکت به موقعیت جدید در همان کرومـوزوم یـا حتـی بـه کرومـوزوم دیگـر       transposableعناصر ژنتیکی  •

 IS (Insertionاصـر دخـولی یـا    باشـند. نقـش اصـلی ژنتیکـی آنهـا، هنـوز بـا قطعیـت مشـخص نشـده اسـت. عن            می

Sequences)هایی از  ، بخشDNAی که مربوط به های ژناند که قادر به حرکت از یک مکان به مکان دیگرند.  ي باکتري

وسـیله دو تـولی    شوند وقتـی بـه   وسیله پلاسمید حمل می اند و به هاي ژنتیکی مقاومت در برابر دارو یا اعطاي دیگر قابلیت
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هـا از   گوینـد. بنـابراین ترانسـپوزون    (Tn)اند را مجموعاً ترانسـپوزون   ، محاط شده(Inverted repeat = IR)مهکوس 

اند. باقیمانده پلاسمید (یعنی توالی منهـاي ترانسـپوزون) را    کد کننده پروتئین هاي ژنترند، چون حاوي  ، طویلISعناصر 

ــوالی ــاي  ت ــد. عن RTF (resistance-transfer functions) RTFه ــرك گوین ــر متح در  (Transposable)اص

جفت بازانـد کـه    700 – 1500ها نیز یافت شده است. در واقع عناصر دخولی شامل یک توالی مرکزي با طول  یوکاریوت

ها حمـل  ISوسیله  اند. هیچ ژن باکتریایی به جفت باز از دو طرف احاطه شده 10 – 30وسیله یک تکرار معکوس حدود  به

تري از عناصر متحرك، به نـام ترانسـپوزون یـا ترانسـپوزون مرکـب       یی عناصر دخولی، نوع پیچیدهشود. بعد از شناسا نمی

(composite transposone) وسیله دو عنصـر دخـولی احاطـه     شناسایی شد که شامل یک ناحیه مرکزي است ك به

و نیـز ژن   resolvaseترانسپوزآز،  هاي ژنحاوي  Tn3شده است. ناحیه مرکزي، معمولاً حاوي ژن باکتریایی است. مثلاً 

کند. حرکـت ترانسـپوزون بـه احتمـال زیـاد       سیلین را اعطا می لاکتاماز است که خاصیت مقاومت به آمپی β−باکتریایی 

 شود. گري می وسیله آنزیم ترانسپوزاز واسطه به

کاملاً مکمل منطقـه هـدف    به طوري کهمکان طراحی دقیق یکی از پرایمرها ، گاهی (بسته به وقعیت) اPCRدر مورد  •

دست آوردن قطعه تکثیري مـوردنظر و جـود    و اپتیمم کردن، امکان به PCRباشد، نیست. اما با این حال با تغییر شریط 

 باشد. اي بالا میاست که قادر به فعالیت در دماه Taq، نوعی پلیمراز به نام PCRدارد. آنزیم مورد استفاده در 

نوکلئاز باعث بـرش   - S1شود. آنزیم  استفاده می mRNAاز  cDNAبراي سنتز  (RT)آنزیم رونوشت بردار معکوس  •

متصـل   DNAمولکـول   3′شود و آنزیم ترمینال ترانسفراز، که نوکلئوتیدها را بـه انتهـاي    اي می ي تک رشتهDNAدر 

هـا، بـرش    را از آن محـل  DNA، توالی خاصی را شناسـایی کـرده و   IIهاي محدودالاثر اندونوکلئازي تیپ  کند. آنزیم می

 زنند. می

 هاي شجره را بیابیم. در مورد شجره داده شده: براي تعیین الگوي وراثتی شجره، ابتدا بایستی ویژگی •

  اند. ) والدین افراد بیمار سالم1

  ها دیده نشده است. همه نسل ) بیماري در2

  

بـود. در ضـمن صـفت اتـوزومی      بایستی یکی از والدین فرد بیمار، نیز بیمار مـی  بیماري فرم نهفته دارد. اگر غالب بوده می

آلل بیمار را  aآلل سالم و  Aبود در مورد ژنوتیپ نیز اگر  است، چون اگر جنسی بود، بایستی پدر دختران بیمار، بیمار می

  د داریم:نشان ده
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I −1 I و  Aa− =2  

II −1 ll و  Aa− =2  

II − 3 III و  aa− =1  

یتئین اوري از ایـن  ساك، کیسـتیک فیبروسـیس و هموس ـ   ، کم خونی داسی شکل، زالی، تالاسمی، تیPKUهاي  بیماري

  کنند. الگوي وراثتی تبعیت می

 mRNAشـود و یـک    ها است. بدین معنی که رونویس یچند ژن با هم انجام مـی  پلی سیسترونی، در مورد پروکاریوت •

هـا کـه حـاوي چنـدي ژن مـرتبط در یـک فراینـد         اطلاعات چند ژن را داراست. رونویسی پلی سیسترونی از روي اپُـران 

 شود. ام میاند، انج زیستی

برابـر   Tبـا   Aو درصـد   Cبا  Gدرصد باشد طبق قانون شارگاف، درصد  DNA 56مولکول GCکه میزان  در صورتی •

 خواهد بود پس: 100برابر  A+Tو  G+Cاست و مجموع درصد 

(G C) (A T) A T % A T %+ + + = ⇒ + = ⇒ = =100 44 22  

عمـل پروتئازهـا بـه یـک بخـش      است کـه در اثـر    Iوسیله کورنبرگ جدا شد: نوع  پلیمرازي که به DNAاولین آنزیم  •

شود. قطعه کلئو داراي فعالیت  تقسیم می  (Klenow)) به نام قطعه کلنو KD76) و یک بخش بزرگ (KD36کوچک (

DNA    ــوع ــازي (از ن ــز خاصــیت اگزونوکلئ ــرازي اســت و نی ــه  3′) از Proof – readingپلیم ــت دارد. فع 5′ب الی

 آنزیم است. N(براي جداسازي پرایمرهاي کوتاه)، مربوط به بخش کوچک و داراي پایانه  3′به  5′الگزونوکلئازي 

لولی، ها با هضم مـاتریکس س ـ  هاي سرطانی و مهاجم بسیار بالاتر رفته است این پروتئین بیان متالوپروتئینازها در سلول •

 شوند. هاي سرطانی می سبب تسهیل جدا شدن و مهاجرت سلول

  نکات

 هاي وراثت مغلوب اتوزومی ویژگی •

  اند. ) افرادي که بیمار هستند، معمولاً پدر و مادرشان خویشاوند بوده1

  اند. ) والدین افراد بیمار، اغلب سالم2

  است. 3به  1) نسبت افراد بیمار به سالم حدوداً 3

  شود. ها دیده می ر همه نسل) بیماري د4
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  کند. ) بیماري هر دو جنس را درگیر می5

باشد از آمیزش  Bو   Aهاي رنگی در گیاه مشروط به همکاري دو ژن غالب غیر آلل  اگر سنتز زنگدانه و تشکیل گلبرگ •

3هاي رنگی،  دگر لقاحی دو گیاه با گل صـورت   ها نشان دهنده ژنوتیپ والـدین بـه   بیو را در زادهآ 14فنوتیپ رنگی و  4

 باشد. زیر می

هـا   دهد، پس اگر آمیزش هاي رنگی را نشان می را دارا باشد، فنوتیپ گل Bو   Aطبق صورت مسأله، هر ژنوتیپی که تؤاماً 

  را براي هر لکوس جداگانه بنویسیم:

Aa Aa AA : Aa : aa
AABB : AABb : AaBB : AaBb : aaBB : aaBb

BB Bb BB : Bb

× → 
→

× → 

1 2 1
1 1 2 2 1 14 4 4

1 1 8 8 8 8 8 8
2 2

 

خواهیم داشتدر نتیجه   A B : aaB A B : aaB⇒ − − −⇒ − − −⇒
6 2 3 1
8 8 4 4 3: رنگی 

4 1 آلبینو 
4  

وزي شود و مانع تشکیل دوك میت استخراج می  autumn crocusکلشی سپین یک ماده آلکالوئیدي است که از گیاه  •

هـاي   شود. آلکالوییدهاي نظیر کلشی سین، وینبلاستین و پودوفیلین، مانع پلیمریزاسیون و سـازمان یـافتن زیـر لولـه     می

 شوند. توبولینی می

AaBbCcصورت  هیبرید به یک آمیزش تري • AaBbCc×          است کـه مطـابق معمـول، بـا جـدا نوشـتن هـر آمیـزش و

27اي با فنوتیپ غالب مساوي  ، زادههاي فنوتیپی حاصله محاسبه نسبت
 خواهد شد یعنی: 64

  در بالاي حروف نمایانگر فنوتیپ است). –(علامت 

ABC

Aa Aa A : a

Bb Bb B : b P

Cc Cc C : c

× →
× → = × × =
× → 

3 1
3 3 3 273 1 4 4 4 64

3 1
 

 Gene)هـا   اي که در کنترل یک صفت، بیش از یک لکوس ژنـی دخیـل باشـد را همکـاري یـا بـرهمکنش ژن        پدیده •

interaction) .اما وقتی چند صفت توسط یک زوج آللی (یک لکوس ژنـی) کنتـرل گـردد، پدیـده پلیوتروپیسـم       گویند

 گویند.

′OHبه انتهاي  DNAشروع همانندسازي  • نیاز دارد. بنابراین قبل از شروع همانندسازي بایـد قطعـات پرایمـر از     3−

آنزیم پریمـاز   E.coliشود. در  پلیمراز) کاتالیز می RNA ساخته شوند که توسط عمل آنزیم پریماز (نوعی RNAجنس 
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 شود. کد می dna Gتوسط ژن 

انجـام   (snRNAs=small nuclear RNAS)اي  هـاي کوچـک هسـته   RNAها با دخالت RNAپیرایش برخی  •

یـا بـراي سـهولت     snRNPدهند کـه در مجمـوع آنهـا را     ها برهمکنش می ها با یکسري پروتئینsnRNAشود. این  می

دخالــت دارنــد، پیرایشــگر   RNAرا کــه در پیــرایش  snRNPنامنــد. مجمــوع ایــن ســاختارهاي  (snorpe)ســتورپ ا

(spliceosome) هاي  گویند. این مولکولsnRNA هـاي   باز دارند و بـه نـام   250تا  100، طولی بینU1 ،U2 ،U4 ،

U5  وU6 اند. نامگذاري شده 

از باشد، اما در نوروسپوراکراسا این رابطه کـاربرد نـدارد. بلکـه بعـد      فاصله دو لکوس برابر درصد نوترکیبی بین آندو می •

1ها، نسبت حاصل در  هاي نوترکیب به کل آسک دست آوردن نسبت آسک به
1کنیم. دلیل استفاده از ضریب  ضرب می 2

2 

شناسـیم و از آنجـایی    عنوان نوترکیب یا والدینی می گامت است به 8ها، ما یک آسک را که حاوي  این است که در بررسی

انـد، پـس میـزان     د دیگـر والـدینی  درص ـ 50هـا نوترکیـب و    درصد گامـت  50که در یک آسک داراي نوترکیبی، حداکثر 

 دست آمده است. نوترکیبی واقعی، نصف مقدار به

طور مثـال وقـوع جهـش در ناحیـه      گذارند. به هاي ژنی بسته به نوع و محل وقوع، آثار مختلفی از خود به جا می جهش •

جهـش ممکـن    تنظیمی یک ژن ممکن است منجر به کاهش رونویسی و بالطبع کاهش میزان پـروتئین شـود. همچنـین   

 است منجر به عدم تولید پروتئین، تغییرات مختلفی در خود پروتئین، از نظر اندازه یا ترکیب اسیدهاي آمینه، ایجاد کند.

؛ وجـود  (1j)طور کامل، سه بار تکرار شـود. مونوپلوئیـدي    تري پلوئیدي حالتی است که ست (مجموعه) کروموزومی، به •

وئیدي نیز تکرار مجموعه کروموزومی بـیش از دو مرتبـه را گوینـد کـه همـه ایـن       دهد. پلی پل یک ست کامل را نشان می

طـور   هستند بعضی تکرار کامل ست کروموزومی اما وضعیتی که سـت کرومـوزومی بـه    Euploidyحالات، جزء وضعیت 

 گویند. Aneuploidyکامل وجود ندارد یا تغییر در آن شامل یک یا چند کروموزوم و نه کل ست کروموزومی است را 

نشان دهیم.   Aو آلل سالم را با  aنیهان الگوي توارث وابسته به جنس مغلوب دارد. اگر آلل بیماري را با  –لش  سندرم •

AXصورت  پدر بیمار به y  است و چون دختر سالم یکx    خود را حتماً از پدرش دریافت کرده، پس هتروزیگـوت و ناقـل

Aنوتیپ آن بیماري است و ژ aX X صور  باشد. اگر شوهر دختر سالم و به میAX Y   باشد پس برخورد و احتمال فرزنـدان

 نویسیم: صورت زیر می را به

A a a A A A a A aX X X Y X X : X X : X Y : X Y× →
1 1 1 1
4 4 4 4  
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درصد ناقل خواهند بـود. اگـر بـه     50ال درصد بیمار خواهد بود و دختران نیز به احتم 50پس هر فرزند پسر، به احتمال 

  درصد بیمار خواهند بود. 25درصد فرزندان، سالم و  75جنسیت توجه نکنیم 

هاي سلولی مختلف ز نظر ژنتیکی باشد کـه   شامل موزائیسم (فردي که داراي دو تا بیشتر رده Mixoploidyاصطلاح  •

ایمریم (فردي که دو یا بیشتر رده مختلف سلولی داراست همگی از یک زیگوت واحد منشأ گرفته باشند) و شمیریسم یا ک

 شود. اند) می هاي مختلف منشأ گرفته ت که از زیگو

دهد، دریفت یا رانده شدن ژنیتکی گویند. در  هاي کوچک رخ می هاي مختلف که در جمعیت ها در نسل به نوسانات آلل •

یا بعد از چندین نسل، یک آلل کـاملاً از جمعیـت حـذف     هر نسل، فراوانی آللی ممکن است کاهش یا افزایش پیدا کند و

شـده اسـت. در طـی فراینـد دریفـت و       (fixed)شود جمعیت براي آلل باقیمانـده، تثبیـت    صورت گفته می شود. در این

رسـد. از آنجـایی کـه     هـا بـه صـفر مـی     یابد و بعد از تثبیت، جمعیت هتروزیگـوت  ها کاهش می تثبیت، تعداد هتروزیگوت

 دهند و این یکی از اثرات دریفت است. ها، تنوع ژنتیکی را از دست می یابد بنابراین جمعیت گوسیتی کاهش میهتروزی

• hnRNA آن است و تحت نـام   5′ها در هسته، اولین تغییر را که شامل افزودن کلاهک به سر  در یوکاریوتcap  )7 

گذاري توسـط آنـزیم گوانیلیـل ترانسـفراز      شود واکنش کلاهک شود. متحمل می می تري فسفات) خوانده متیل گوانوزین –

 شود. انجام می

شـوند و مولکـول دو    متصـل مـی    DNAاند که به یک توالی ویـژه در مولکـول    هایی اندونوکلئازهاي محدودالاثر، آنزیم •

و  RFLPهـایی نظیـر    اي در تکنیـک  هـا کـاربرد ویـژه    زننـد. ایـن آنـزیم    اي را در آن محل یا نزدیک آن بـرش مـی   رشته

هـیچ کنترلـی روي موقعیـت بـرش نسـبت بـه محـل         IIIو  Iها وجود دارد. انـواع   سازي دارند. سه نوع از این آنزیم کلون

، محل برش همیشه همان محل شناسایی اسـت. بسـیاري از ایـن    IIهاي نوع  شناسایی (محل باند شدن) ندارند. اما آنزیم

صورت پالیندروم است. یعنـی اگـر دو رشـته را از     نوکلئوتیدي دارند و معمولاً این محل توالی به 6یی ها توالی شناسا آنزیم

GAATTCصورت  به EcoRIیک سمت بخوانیم، توالی یکسان دارند. مثلاّ اگر محل برش آنزیم 
CTTAAG

′ ′
′ ′

5 3
3 5

بنویسـیم، هـر دو    

 ) توالی یکسانی دارند.3′ (و یا 5′اي از سر  تک رشته

  )40صفحه  8(مرجع 

 LOHهاي مختلف از وضعیت هتروزیگـوت بـه هموزیگـوت تبـدیل شـود را       حالتی که یک لکوس، به واسطه مکانیسم •

 پیشنهاد شده است: LOHگویند. شش مکانیسم احتمالی براي ظهور 
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  non-disjunction) حذف یک کروموزوم با پدیده 1

  و سپس دوپلیکاسیون کروموزوم باقیمانده non-disijunction) حذف یک کروموزوم با پدیده 2

  ) نوترکیبی به نحوي که دو آلل همسان شوند.3

  شدگی ) معکوس4

  ) حذف لکوس5

  اي ) جهش نقطه6

دار  فلورسـنت نشـان  صـورت   باشد که اگر این مارکر بـه  استفاده مارکرها می LOHها براي شناسایی  یکی از بهترین روش

  استفاده کرد. FISHتوان از تکنیک  شده باشد می

هاي گیاهی و جانوري علاوه بر مجموعه اصلی کرومـوزومی   ها، ممکن است در برخی گونه یک دسته خاص از کروموزوم •

نیز گویند. ایـن   B هاي فرعی یا هاي مازاد، فرعی یا قطعه ها را کروموزوم که دربرگیرنده ژنوم هاپلوئید است یافت شود این

 شوند: ها براساس خصوصیات زیر شناسایی می کروموزوم

  شوند. ) در همه افراد یک گونه یافت نمی1

  هاي اصلی، همولوگ نیستند. کدام از کروموزوم ) با هیچ2

  ) توارث غیر مندلی دارند.3

  تا است.شان یک اند و الگوي پخش هتروکروماتین هایاصلی ) معمولاً کوچکتر از کروموزوم4

  هستند. (inert)) در کل، از نظر ژنتیکی، خنثی 5

  کنند. ) وقتی در تعداد زیادي حضور دارند، قوت و باروري را سرکوب می6

وسـیله   دهی به طور کلی، زمان گل زنی و باروري گرده است و به در گیاهان بر روي جوانه Bهاي  ترین تأثیر کروموزوم عمده

  افتد. به تأخیر می Bهاي  کروموزوم

به علت تغییر در  به طوري کهتغییرات ساختاري کروموزومی ممکن است اثراتی خاص به نام اثرات مکانی را ایجاد کند  •

هـاي هتروزیگـوت    گیرد. چشم بار مثالی از این نوع است. به طوري که مگش موقعیت یک ژن، فنوتیپ تحت تأثیر قرار می

هاي هموزیگوت بار (دو کرومـوزوم   و یک کروموزوم نرمال) و مگش A16عه صورت دیل بار  + (یک کروموزوم با سه قط به

دارند، اما فنوتیپ آنها یکسان نیست بـه طـوري    A16چهار قطعه  وع)، هر چند هر دو در مجمA16هر کدام با دو قطعه 

 شود. تر میدر کنا رهم باشند، اثرات شدیدتري را بروز داده و اندازه چشم کوچک A16که در حالتی که سه قطعه 
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 – 5ها مرتبط نیستند و حـدود   اند که به رترو ویروس هاي در ژنوم انسان، مثالی از رتروترانسپورزون Aluتوالی تکراري  •

نوکلئوتیـد طـول دارد و جـزء تکرارهـاي متوسـط       200حـدود   Aluشود. توالی کامـل   درصد ژنوم انسان را شامل می 3

 شوند. محسوب می (short SINEs interspersed elementsشوند اینها جزإ خانواده  محسوب می

 در شجرنامه مقابل: •

 (III-1)داراي دختـري سـالم    (II-2)تواند الگوي غالب وابسته به جنس داشته باشد. زیرا پدر بیمـار   الگوي بیماري نمی

نظـر از   دختر صـرف  ، حاصل صفت غالب باشد،xکند اگر این  خود را از پدر دریافت می xاست. چون هر دختر حتماً یک 

شـود.   ها دیده نمی دهد. الگوي مغلوب اتوزومی نیز معمولاً در همه نسل دریافتی از مادر، حتماً بیماري را نشان می xدیگر 

) باید همـه پسـرانش   I – 2در ضمن الگوي مغلوب وابسته به جنس نیز نیست زیرا در این الگو، اگر زنی بیمار باشد (مثلاً 

) باید حتماً پدرش بیمار باشد. الگوي بیماري غالب II-4سالم است و نیز دختر بیمار (مثلاً  II-3لی که بیمار شوند، در حا

  دهد: هاي زیر را نشان می آتوزومی است. این نحوه وراثت در شجره معمولاً ویژگی

  ) یکی از والدین فرد بیمار حتماً بیمار است.1

  کند. ) بیماري هر دو جنس را درگیر می2

  هاي بیمار تقریباً برابر است. داد مردها و زن) تع3

  شود. ها دیده می ) معمولاً بیماري در همه نسل4

  ) انتقال از مادر به دختر و پر داریم.5

  هایشان بیمار است. ، بچه50به  50) افراد بیمار به نسبت 6

  ها فامیلی نیست. ) ازدواج7

رویـم کـه هموزیگـوت     تعیین ژنوتیپ افراد، ابتدا سراغ افراد سـالم مـی  ها، با الگوي غالب اتوزومی، براي  در این نوع شجره

هایی کـه ایـن الگـو را     رویم که حتماً یک کپی آلل غالب را دارند. برخی از بیماري اند. آنگاه به سراغ افراد بیمار می مغلوب

، هـانتینگتون،  Iوفیبرومـاتوز نـوع   دارند شامل: هایپرکلسترومی فامیلی، سطران سینه فامیلی، بیماري آلزایمر فـامیلی، نور 

  شوند. دیستروفی میوتونیک و رتینوبلاستوماي فامیلی می

هاي کروموزومی، منشأ یکسانی نداشته باشند. اگر در مسائل آلوتتراپلوئیدي مطرح  آلوپلوئیدي حالتی است که مجموعه •

فرض کنیم هر دو ست از یـک گیـاه    شود یعنی در مجموع چهار ست (مجموعه) کروموزومی در گیاه موجود است که اگر

Nکه عددهاي کروموزومی  آمده باشد در صورتی = Nو  7  باشد داریم: 10=
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n ( ) ( )= × + × =4 2 7 2 10 34  

)311- 312صفحات  1(مرجع   

سازي انتهـاي خطـی کرومـوزوم اسـت.     شود: مسئول همانند آنزیم تلومراز که نوعی رونوشت بردار معکوس محسوب می •

شـود. فقـدان    هاي نامیرا (سرطانی) و جنسی فعالیت دارد و منجر بـه حفـظ طـول کرومـوزم مـی      این آنزیم تنها در سلول

 شود. هاي متوالی می ها در تقسیم ها منجر به کوتاه شدن انتهاي کروموزوم فعالیت تلومرازي در دیگر سلول

هاي متعددي وجود دارد که فنوتیپ دوباره به حالـت نرمـال نزدیـک شـود.      د، روشزمانی که در یک ژن جهش رخ ده •

است به طوري که جهش دومی دقیقاً در همان محل جهش اولی رخ دهد و توالی اولیـه   (Back)یک راه، جهش برگشت 

دهـد.   خ میر intergenicو  intragenicهاي  است که به صورت suppressionدوباره ایجاد شود. حالت دیگر جهش 

دهد به طوري کـه اثـر جهـش     در حالت اول (درون ژنی)، جهش دومی در همانن (اما در محلی غیر از جهش اول) رخ می

پوشاند. اما در حالت دوم (بین ژنی)، برگشت عمکلرد ژن بواسطه جهش در ژن دومـی بـه نـام ژن  سوپرسـور      اولیه را می

هـاي تغییریافتـه، صـحیح خوانـده      که با ایجاد جهـش در آنهـا، کـدان    اندtRNA هاي ژنسوپرسور معمولاً  هاي ژناست. 

 شوند. می

و یـا اتصـال دو    (discontinuity)منظور تعمیر یک از هـم گسـیختگی    لیگازها قادر به ایجاد پیوند فسفودي استر به •

 باشد. مولکول می

کمـک آنـزیم رونوشـت بـردار معکـوس      دارند. آنها با حمله به سلول میزبان بـا   RNAها، ژنومی از جنس  رترو ویروس •

(RT) یک ،DNAطـوري تصـادفی بـه داخـل      کنند که (بندرت) بعد از حلقوي شدن، به اي واسطه ایجاد می ي دو رشته

 تشکیل شده است. envو  gag ،polشود. ژنوم یک رتروویروس، از سه ژن اصلی  ژنوم فیوز می

و  C-Cشود اگر چه دایمرهاي  DNAهاي مجاور در  یریمیدینتواند سبب لینکاژ (اتصال) یا دایمر شدن پ می UVنور  •

T-C شوند، ام امحصول اثلی تابش  نیز گاهی تشکیل میUV  دایمرهـاي ،T-T    هـاي   توانـد بـا مکانیسـم    اسـت کـه مـی

هـاي مربوطـه در رشـته    Aها با Tمختلفی ترمیم شوند. این جفت شدن غیر معمول، سبب اختلال در جفت شدن عادي 

 .شود مقابل می

nمجموعه کروموزمی در انسان  • = nاند پس هر سـلول   هاي سوماتیک انسان دیپلوئیده است و چون سلول 23 =2 46 

کروموزوم  23هاي حاصله   شود. بنابراین سلول می nبه  n2کروموزم دارد. تقسیم اول میوزي در هر دو جنس باعث تبدیل 
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مولکـول   46اي اسـت بنـابراین در مجمـوع     ي در رشتهDNAي دارند. چون هر کروماتید حاوي یک مولکول دوکروماتید

DNAهاي حاصله وجود دارند. محصول تقسیم اول میوز در اسپرماتوژنز، اسپرماتوسیت ثانویـه و   اي در سلول ي دو رشته

 در اووژنز، اووسیت ثانویه به علاوه اولین جسم قطبی است.

  شارگاف داریم:طبق قانون 

A T , G C , (G C) (A T)= = + = +  

  با جایگزینی بازها داریم:

C T (C T) C TG C
A T G A (A G) A G

+ = ⇒ + = ⇒ + = = 
⇒ ==  + = ⇒ + = ⇒ + = 

12 2 1 2 1 2 112 2 1 2 1 2

 

 .a.aقبلی،  a.aشود که به جاي  mRNAجهشی است که نهایتاً به نحوي موجب تغییر در کدان  missenseجهش  •

 شهد است. Gluجایگزین  valجدیدي در رشته پلی پپتیدي وارد شود. در بیماري داسی شکل، 

کننـد. در ایـن مـوارد     ها بـا هـم همکـاري مـی     هر گاه بیش از یک لکوس، در تولید یک فنوتیپ شکرت کند گوییم ژن •

کنیم. اپیسـتازي معمـولاً    دو لکوس را با اپیستاتیک و هیپوستاتیک بررسی میبریم و روابط  کار می اصطلاح اپیستازي را به

 کنند که عبارتند از: ایجاد می هاي مختلف در نسل دوم شش تیپ با نسبت

  )12: 3: 1) اپیستازي غالب (1

  )9: 3: 4) اپیستازي مغلوب (2

  )9: 6: 1) دو ژن با اثر افزایشی (3

  )15: 1) عمل دو ژن غالب بدون اثر افزایشی (4

  )9: 7ی با اثر مکمل (های ژن) 5

  )13: 3غالب و مغلوب ( هاي ژن) همکاري بین 6

شود. به طوري که در این حالت براي ایجاد یـک فنوتیـپ    ی با اثر مکمل را یادآور میهای ژنابطه ر AaBbدر تلاقی افراد 

در کنـار   Bو یـک   Aخاص حتماً باید حداقل یک آلل غالب از هر لکوس موجود باشد. به طوري که حضور حـداقل یـک   

نیـز در م   aabbو  aaB ،A-bb –هـاي   که ژنوتیـپ  کنند، در صورتی هم، به علت اثر تکمیلی فنوتیپ معینی را ایجاد می

  دهند. جموع فنوتیپ دیگري را نشان می

  مجموع پورین

  مجموع پیریمیدین
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• Excision repair هاي کلی ترمیم  به مکانیسمDNA         کـه بـه خـارج کـردن بخـش آسـیب دیـدهDNA   منتهـی

 mismatchو تـرمیم   APتـرمیم   .U.Vهـاي ناشـی از    شود، که شامل سه مکانیسـم تعمیـر آسـیب    شود، گفته می می

ها وجـود دارد. در انسـان یـک صـفت مغلـوب       ها تا یوکاریوت ها از ویروس ها تقریباً در همه ارگانیسم ین سیستمشود. ا می

شود ایـن   ایجاد می .U.Vحاصل از اشععه  Tآتوزومی به نام گزیرودرماپیگمتنوزوم، در نتیجه ناتوانی در ترمیم دایمرهاي 

 اند. افراد در معرض ریسک بالاي سرطان پوست

 زادان هموزیگوت براي سه لوکوس در آمیزش: برابر خواهد :نسبت نو •

  اگر آمیزش براي یک لکوس را بنویسیم:

Aa Aa AA : Aa : aa× →
1 1 1
4 2 2  

1پس براي هر لکوس، 
1ها هتروزیگوت و  زاده2

پـس مـورد سـه    ها هموزیگوت (اعم از غالب و مغلوب) خواهند بـود.   زاده 2

×صورت  جایگاه، با این احتمالات به × =
1 1 1 1
2 2 2   خواهد شد. 8

هاي مکنه (اعم از هتروزیگوت و هموزیگـوت)   آلل دارد، انواع ژنوتیپ nباشد، در مورد لکوسی که  n2در حالتی که فرد  •

n(nاز فرمول  )+1
n(nي هتروزیگوت از فرمول ها شود. اما انواع ژنوتیپ محاسبه می 2 )−1

 شود. محاسبه می 2

شـود کـه    آور وقتی ایجاد می باشد. این نوع کراسینگ آور نابرابر می ها احتمالاً در نتیجه فرایند کراسینگ مضاعف شدگی •

ي مشـابه در منـاطق   DNAهـاي   طور ناصحیح جفت شده باشند. احتمالاً به دلیل وجود توالی هاي همولوگ به کروموزوم

 شوند. هایی با مضاعف شدگی یا حذف می اند موجب گامت اي که درست جفت نشده آور در ناحیه همسایگان و کراسینگ

اند یک مکانیسم کی، ایجـاد سـدي در مقابـل جریـان      پیشنهاد شده (speciation)زایی  هاي مختلفی براي گونه مدل •

واسـطه تغییـرات سـیتوژنتیکی شـامل پلـی        زایی بـه  از این حالات گونه ها است. یکی بین جمعیت (gene flow)ها  ژن

هـاي پلـی پلوئیـدي هنگـام آمیـزش بـا افـرادي از جمعیـت          دهد. براي مثال اگر زاده ها رخ می پلوئیدي و ترانسلوکاسیون

د. این مکانیسم در گیاهـان  شو والدینی قادر به ایجاد هیبریدي زایا نباشد، آنگاه پلی پلوئیدي از نظر تولید مثلی ایزوله می

هـاي تعیـین جنسـیت     توانند تغییـرات پلوئیـدي را بـه خـوبی تحمـل کـرده و چـون مکانیسـم         تر است زیرا آنها می شایع

 آیند. تر با این تغییرات کنار می کروموزومی ندارند بنابراین راحت

ت باشد. این پدیده را غالبیـت متـأثر از   هاي هتروزیگوت متفاو ها ممکن است در نرهاي هتروزیگوت با ماده غالبیت آلل •
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هـا و   آلل سالم باشد. رابطه غالب بـه مغلـوبی در زن   bمربوط به طاسی و  Bگویند. اگر آلل  (sex-influenced)جنس 

 مردها بدین صورت است:

Bدر مردها b> ها در زن                         B b<  

سـالم خواهنـد    bbو  Bbطاس و  BBها  سالم خواهد بود. در زن bbطاس و  Bbو   BBهاي  ابراین در مردان ژنوتیپبن

  صورت روبرو: بود آمیزش به

Bb Bb BB : Bb : Bb× →
1 1 1
4 2 4  

پدر طاس  × → مادر طاس   

BB ⇒
1
4 ر دو جنس طاس در ه  

Bb ⇒
1
2  مرد طاس و زن سالم 

bb⇒
1
4 سالم در هر دو جنس    

3بنابراین احتمال طاس شدن براي افراد مذکر، 
1ها  و براي مؤنث 4

خواهد بود در ضمن چون احتمال تولد فرزنـد پسـر    4

1زایمان  هر
3است پس احتمال تولد پسري طاس  2

  خواهد بود. 8

هـایی کـه لقـاح پیـدا      ،  تعیین جنسیت در زنبورها به لقاح بستگی دارد. زنبـور، تخمـک  Dzierzonهاي  طبق گزارش •

صـورت غیرجنسـی (پـارتنوژنز)     هاي لقاح نیافته، به که تخمکآورند، در صورتی  وجود می هاي دیپلوئید را به کنند، ماده می

کنند. در  آورند. زنبورهاي نر از طریق میتوز، اسپرم ایجاد می وجود می کنند و نرهاي هاپلوئیدي و بارور را به تکثیر پیدا می

تند. امـا یـک ژن بـه    هـا دیپلوئیـد هس ـ   مانند قبل، نرها پلوئیـد و مـاده   (Bracon hebetor)گونه دیگر از بال غشائیان 

کننده جنسیت است در فرد هاپلوئید از آنجایی کـه تنهـا    آلل دارد، کنترل 9قرار دارد و  xخصوص که در روي کورموزوم 

هـاي ایـن ژن،    شود. در حالـت دیپلوئیـد اگـر فـرد نسـبت بـه آلـل        رسد، موجود نر ایجاد می ها به فرد می یکی از این آلل

 ایجاد شده، اما اگر هتروزیگوت باشد، فرد حاصل ماده است. هموزیگوت باشد موجود نر عقیم

مسـاوي   (C.O.C)باشد. ضـریب انطبـاق    5/0و ارزش تداخلی =  C=35تا  Aو   B ،20=C=15تا  Aاگر فاصله از  •

آور منفـرد در بـین هـر     آور مضاعف مورد انتظار نیز برابر حاصلضرب احتمال وقوع کراسینگ است و فراوانی کراسینگ 5/0
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 کوس است. پس داریم:ل

h'v  

 بیماري آلبینیسم یک بیماري مغلوب آتوزومی است پس با فرض تعادل در جامعه داریم: •

AA Aa aa
P pq q2 22  

  نفر دو نفر مبتلا باشند: 500اگر از هر 

q q / p / /⇒ = ⇒ = ⇒ = − =2 2 0 06 1 0 06 0 94500  

  شود: و فراوانی افراد ناقل صورت زیر محاسبه می

pq / /× = × × × =2 500 2 0 09 0 94 500 56  

هـا، در قسـمت جابجـا     ها باعث تغییر در پیوسـتگی ژن  انتقال یک قطعه کروموزوم به کروموزوم غیرهمولگ را جابجایی •

 گردند. شده می

طوري که الکتروفـورز    هاي مختلف است. به با اندازهDNA هاي  ژل الکتروفورز روش استاندارد براي جداسازي مولکول •

شد، اما  انجام می (aqueous)یک میدان الکتریکی است. این تکنیک ابتداثاً در محلول آبی هاي باردار در  حرکت مولکول

مناسب نبود زیرا فاکتورهاي غالب در جداسـازي و در فـاز محلـول، شـکل      DNA هاي  این روش براي جداسازي مولکول

و اگـر چـه بـار یـک مولکـول       تشکیل یکسانی دارند (خطـی)   DNAهاي  مولکول و بار الکتریکی آن است. اغلب مولکول

DNAکنـد. امـا وقتـی الکتروفـورزو انجـام       اش بستگی دارد، اختلاف در بار براي یک جداسازي کارا، کفایت نمی به اندازه

شـود.   کنند و وزن مولکولی، شاخص اصلی در سرعت جداسازي محسوب مـی  شود، شکل و بار اهمیت کمتري پیدا می می

هـاي   باید از آنها عبور کنند و به قطب مثبـت برسـند. مولکـول    DNAهاي  ت که مولکولآي از منافذي اس زیرا ژل شبکه

ها، وضعیت الکتروفورز را طـوري تغییـر    کنند در برخی تکنیک تر عبور می افتند لذا سریع کوچکتر، کمتر در منافذ گیر می

 conformational) باشــد. ایــن حالــت در آنــالیز دهنــد کــه شــکل مولکــول را نیــز در حرکــت آن دخیــل مــی مــی

polymorphism single-strand) sscp  .کاربرد داردDNAاي تمایـل بـه تـا خـوردن دارد و تحـرك       ي تک رشته

کننده، نه تنها به انـدازه آنهـا بلکـه بـه کنفورماسـیون و شـکل        هاي غیر دناتوره الکتروفورزي چنین ساختارهایی روي ژل

 کند. فضایی نیز بستگی پیدا می

شـوند، آنهـا بـا     اي شده از روي ژل، به غشاءنیتروسـلولزي منتقـل مـی    تک رشته DNAهاي  ت، مولکولدر ساترن بلا •

  آور مضاعف مشاهده شده فراوانی کراسینگ
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اي از  دهنـد. پـروب مـوردنظر بـا قطعـه      انجام میاستفاده از نشانگر یا پرویی که نشاندار شده است، عمل هیبریدایسون را 

DNA باندهاي گردد. وقتی  شود و قابل شناسایی می که مکمل آن است، بلند میRNA    به غشاء منتقل شـوند نـورترن

بلات و این عمل در مورد باندهاي پروتئینی راوسترن بلات گویند کـه هـر کـدام کاربردهـاي خاصـی در حـوزه تخیصـیو        

 تکنیک ها یمولکولی را دارند.

) قـادر بـه   3′اسـت سـمت    tRNA و در مـورد  5′از سمت  mRNAآخرین نوکلئوتید آنتی کدان و کدان (در مورد  •

 گویند.  wobblingجفت شود. این پدیده را  Uتواند در این جایگاه با  می Gایجاد پیوندهاي غیرمعمول هستند. مثلاً 

و  اثر کانی، تغییر در بیان یک ژن یا بروز یک فنوتیپ در اثر تغییر موقعیت نکوس مربوطـه اسـت تعییـرات سـاختمانی     •

 گذارند. اثرات مکانی بجا می (duplication)شدگی  و مضاعف (Iinversionها نظیر معکوس شدگی  کروموزوم

 مقاومت هتروزیگوت نسبت به مالاریا بیشتر از هموزیگوت است. sikle cell anemiaدر بیماري  •

ود عبور دهد، پس بنابراین بهتـر از  اگر در فرد هتروزیگوت فاکتورهاي مثبت با در محیط مربوط به هر هموزیگوت را از خ

 foverdominanceتواند در محیط بقا یافتـه و زیسـت کنـد بـه ایـن وضـعیت        هر کدام از والدین هموزیگوت خود می

  نیز همین مفهوم را دارند. Heterozygote superiorityو  heterosisگویند. اصطلاحات 

شـود و   دهند. فرم هتروزیگوت کم شده و فر مهموزیگوت زیاد مـی  یهاي خویشاوندي، فراوانی ژنوتیپی را تغییر م ازدواج •

1هر نسل خود القاحی (شدیدترین فرم ازدواج خویشاوندي) درصد هموزیگوسیتی را به میزان 
برد.  ها بالا می هتروزیگوت 2

یپ تنها آمیزش خود لقـاحی داشـته باشـد خـواهیم     صورت زیر باشند و هر ژنوت هاي ژنوتیپی به عنوان مثال، اگر فراوانی به

 داشت:

  aa  Aa  AA    
  /0 25  /0 5  /0   فراوانی ژنوتیپی والدي  25

  

  / /+0 125 0 25  /0 25  / /+0 25 0   F1فراوانی ژنوتیپی   125

  /0 375    /0 375  
  

باشند و لذا  ، هموزیگوت میAaهاي حاصل از خود لقاحی  انی از زادهشود، در هر نسل، میز که ملاحظه میهمانطور 
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  یابد. افزایش می ها درصد هموزیگوت

بینی  هاست که جهت مشخصی ندارد و از یک نسل به نسل دیگر، قابل پیش دریفت جزء عوامل تغییردهنده فراوانی ژن •

 کند. نیست و نیز بدون دخالت نیروهایی نظیر مهاجرت، جهش یا گزینش عمل می

 وذ کامل)، باید حتماً یکی از والدین فرد بیمار، بیماري را نشان دهد.اگر صفت آتوزومی بارز باشد (با پیش فرض نف •

 اگر صفت، آتوزومی بارز فاقد قدرت نفوذ باشد، پس اصلاً نباید فرد مبتلا در شجره داشته باشیم. •

هموزیگـوت  هاي ژنی را با فـرد   ي همه آشیانههاي ژنی، فرد هتروزیگوت برا براي تشخیص استقلال یا پیوستگی لکوس •

پـذیریم و   ها را مـی  ستقلال لکوسها برابر باشد فرض ا دهیم اگر نسبت بین ژنوتیپ ها، برخورد می مغلوب براي همه آشیانه

AaBbاند. براي مثـال در تلاقـی    ها پیوسته صورت ژن در غیر این aabb−×    بـا نتـایجaaBb :Aabb : :AaBb   فـرض

نویسـیم.   هاي گـامتی مکمـل را مـی    ها، گروه شود. براي تعیین فاصله و وضعیت قرارگیري آلل ها پذیرفته می پیوستگی ژن

هاي درنظر گرفتـه شـده،    اند که اگر دو حرف متعلق به یک زوج آللی را براي تمام زوج هایی هاي گامتی مکمل، گرده گروه

باشـد،   AaBbدهیم، ترکیب حرفی ژنوتیپ فرد هتروزیگوت (والد) حاصل شود. مثلاً اگر فـرد هتروزیگـوت    کنار هم قرار

گیرنـد و   در یک گـروه مکملـی جـاي مـی     abو  ABهاي  . گروه گامتabو  ABو  ABشود:  چهار نوع گامت تولید می

گوت مغلوب برخورد داده شده، بنابراین نیز در یک گروه دیگر چون فرد هتروزیگوت با هموزی aBو  Abهاي گامتی  گروه

درصد، همـه   100با احتمال  aabbکند (چون والد  ها را تعیین می هاي زاده است که فنوتیپ AaBbهاي فرد  نوع گامت

(فنوتیپ  AaBbهاي  ها دخالتی ندارد). پس در این برخورد، گروه خواهند بود که در تعیین فنوتیپ زاده abهایش  گامت

AB و (a abb′  فنوتیپ)a b     در یک گروه مکملی و دو ژنوتیپ دیگر با هم جزء گروه مکمل دیگر هسـتند. حـال گـروه

. البتـه  گیرند مکملی که بیشترین درصد را دارد، گروه والدي و گروهی که کمترین درصد را دارد گروه نوترکیب درنظر می

)، گروه مکملی که کمترین درصد را دارد، گروه نوترکیبی AaBbCcاند (مثلاً  هایی که سه لکوس دخیل در مورد آزمایش

شود. در ایـن   آور است. اما گروه مکملی با بیشترین درصد همیشه و بدون استثناء گروه والدي محسوب می با دو کراسینگ

 مسأله داریم:

I AaBb گروه مکملی  /
/ %

aabb /
+

→


0 43 0 850 42         گروه والدینی

II Aabb گروه مکملی  /
/ %

aaBb /
+

→


0 7 0 150 8  گروه نوترکیبی       
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مورگـان اسـت. در مـورد آرایـش      سـانتی  15چون درصد نوترکیبی برابر فاصله دو لکوس است پس فاصله دو لکوس برابر 

هـاي مغلـوب در    ي غالـب روي یـک کرومـوزوم و ژن   ها را داریم که در آن ژن couplingها نیز در وضعیت سیس یا  آلل

وضعیتی است که یک آلل غالب با یک آلـل مغلـوب    repulsionکروموزوم دیگر در کنار هم هستند و وضعیت ترانس یا 

  در کنار هم (روي یک کروموزوم) باشد.

روه والـدینی اسـت پـس    نیز چـون جـزء گ ـ   (AaBb)اند و فرزند هتروزیگوت  صورت سپس بوده در این مسأله، والدین به

  وضعیت سپس دارد.

A B a b A B a b A b a B: : :
a b a b a b a b a b a b

→  

AaBb aabb AaBb :aabb :Aabb :aaBb× →  

نوکلئوتید غنی از پورین است که مکمل یا  8تا  5ها، داراي حدود  در پروکاریوت mRNAهاي اتصال ریبوزوم به  محل •

rRNAي  S16 بل از رمز شروع قرار دارد و به آن توالی پیشـرو  نوکلئوتید ق 5-10باشد. این ناحیه، حدود  در ریبوزوم می

 دلگارتو گویند. –یا به نام کاشف آن توالی شاین 

کننـد، بنـابراین اگـر پـدري داراي بیمـاري       هاي خود را از پدر دریفت مـی xاز آنجایی که فرزندان دختر، حتماً یکی از  •

 50ن مبتلا (هتروزیگوت) نیز در این حالت، به احتمال شوند. هر فرزند ژ غالب باشد، همه دخترانش بیمار می xوابسته به 

 دهند. هاي مبلتا و هموزیگوت نیز بیماري را به همه فرزندان خود انتقال می درصد احتمال دارد که بیمار باشد. ژن

)178صفحه  4/ مرجع  134 – 136صفحات  1(مرجع   

أ مختلف هستند آلوپلی پلوئیدي گوینـد، امـا در حـالتی    ها داراي منش صورتی که در آن کروموزوم ها به ازدیاد کروموزوم •

 ها یکی باشد، آتوپلی پلوئیدي گویند. که منشأ کروموزوم

• 1
1باشـند. عـدد    مـی  ABCداراي فنوتیـپ   AaBbCcاز فرزندان یک موش ماده با ژنوتیپ  8

ز ضـرب  توانـد ا  مـی  8

× ×
1 1 1
2 2 بایـد بـا     Aaعنـوان مثـال ژنوتیـپ     دست آمده باشد. یعنی با مستقل نوشتن آمیزش براي هر جفت ژن، بـه  به 2

1ژنوتیپی آمیزش دهد که در نتایج تولید 
 (aa)هموزیگـوت مغلـوب   کند که این حالت تنها با آمیـزش بـا    Aفنوتیپ  2

 Aaاست. نتایج آمیزش ژنوتیـپ   aabbccها نیز همین گونه است. لذا ژنوتیپ والد دوم  باشد. در مورد سایر ژن میسر می

 کند: صورت زیر ایجاد می ها، نتایج فنوتیپی به یا انواع ژنوتیپ
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Aa aa A: a× →
1 1
2 2  

Aa AA A× →
1
1  

Aa Aa A: a× →
3 1
4 4  

Aبر روي کروموزومند و فاصله آنها  Eو  A ،B ،C ،Dهاي  فرض کنید ژن • C B E D11 18 12 باشـد حـداکثر میـزان     15

توانند بیش از  آور و فاصله می درصد است. ولی کراسینگ 100باشد چون حداکثر میزان کیاسما،  درصد می 50نوترکیبی، 

هـا   تـوان گفـت کـه لکـوس     درصد باشد، با اطمینان مـی  50هم باشند. در حالی که درصد نوترکیبی کمتر از  100یا  50

 اند. توان گفت که لکوس مستقل یا پیوسته درصد است می 50اند، اما وقتی درصد نوترکیبی مساوي  پیوسته

غالـب   (d)بر الگوي پیچش چپ  (D)کند و نیز الگوي پیچش راست  الگوي پیچش حلزون از توارث مادري تبعیت می •

 هاي زیر توجه کنید: کند. به آمیزش ها را تعیین می است. در هر نسل، ژنوتیپ والد مادري، فنوتیپ زاده

  
  

F)چون در نسل اول   عنوان مثال در آمیزش سمت راست، به F)هستند، در نسل بعد  Ddها  ، همه ماده1( همه  2(

ها (راستگردي) است و چون در  کننده فنوتیپ زاده تعیین (Dd)شوند. زیرا ژنوتیپ والد ماده  ها راستگرد می ژنوتیپ

کند. هر  ها تحمیل می هاي زاده غالب است پس ژنوتیپ مادر، راستگردي را بر فنوتیپ dرا داریم که بر  Dژنوتیپ ماده 

  چپگرد بوده است. (dd)اش  د مادهچند خودش فنوتیپ چپگردي دارد چون وال

  شود. صورت زیر محاسبه می به ×زادآوري نامه زیر ضریب در بدن  در شجره
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xF ( ) ( ) ( ) ( )+ + + + + + + += + + + =2 2 1 2 2 1 2 2 1 2 2 11 1 1 1 1

2 2 2 2 8  

(G مسیر اول (جد مشترك  xAcGDBx ( )51
2  

(H جد مشترك) مسیر دوم xACHDBx ( )51
2  

(I سوم (جد مشترك مسیر   xAFIEBx ( )51
2  

(J مسیر چهارم (جد مشترك   xAFJEBx ( )51
2  

خـاطر    هموزیگـوت شـدن بـه    -1تواند هموزیگوت مغلوب شـود:   فرزند حاصل از آمیزش خویشاوندي با دو احتمال می •

)دفی که احتمال هموزیگوت شدن تصا -2شود و  می Fpqازدواج فامیلی پدر و مادرش که مساوي  F)q− دارد. پـس   21

 در مجموع، احتمال هموزیگوت شدن فرد در ازدواج فامیلی برابر است با:

Fpq ( F)q+ − 21  

1در ازدواج درجه سه، ضریب هم خونی برابر 
می در جمعیـت  باشد. پس با فرض این که فراوانـی ژن بیمـار یـآتوزو    می 16

1
  :3باشد در ازدواج درجه  100

q p F= = =
1 99 1

100 100 16  

  کنیم: احتمال هموزیگوت شدن را با فرمول بالا محاسبه می

   × × + × × = + =      

1 99 1 15 1 1 99 15 114
16 100 100 16 100 100 160000 160000 160000  

شـوند. تفـاوت    یهایی در یک لکوس کنترل م ـ وسیله آلل اند که به ، اشکال مختلف یک آنزیم(Allozymes)ها  آلوزیم •

هـاي آنهـا را    شـوند، مـا انـواع فـرم     ها روي ژل بـرده مـی   ها در حرکت الکتروفورزي آنها است. در حالتی که آلوزیم آلوزیم

 ABدارد. افرادي کـه   Bو  A، در فرم آلوزیمی G6PDعنوان مثال آنزیم  کنیم. به صورت باندهاي مختلف مشاهده می به

 دهند. را روي ژل نشان می Bو هم باند مربوط به فرم  Aوط به فرم (هتروزیگوت) هستند، هم باند مرب

شـود و دو مطلـب را    در زنان تحت عنوان فرضیه لیون یا جبران مقداري تعرف می xهاي  غیرفعال شدن یکی از کروموزوم

) 2گـردد.   ا مـی ه ـ ها، با عث تنظیم میزان فعالیت آنزیمی مساوي بـا مـردم   ) جبران مقداري در مورد زن1کند.  روشن می
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 xهاي هتروزیگوس، به علت تصادفی بـودن غیرفعـال شـدن کورومـوزوم      گوناگونی تظاهر صفات وابسته به جنس در ماده

  اند.xروي کوروموزوم  HPRTو  G6PDاست. ژن مربوط به 

 باشد. صورت زیر می هاي مختلف به باشد انواع آمیزش A3و  A2و  A1ژن آللی  3اگر لوکوسی داراي  •

  نویسیم: هاي حاصله براي فرد دیپلوئید را می در ابتدا تعداد ژنوتیپ

)n دهد) تعداد آلل را نشان می  

تعداد ژنوتیپ  n (n ) ( )+ +
= = =

1 3 3 1 62 2  

Aهاي ،  پس ما ژنوتیپ A1 2 ،A A2 2 ،A A2 Aو  3 A3 هـا نیـز بـا همـان فرمـول بـالا محاسـبه         را داریم. تعداد آمیزش 3

  دهد: هاي مختلف را نشان می تعداد ژنوتیپ nشود منتها در این حالت،  می

ها تعداد آمیزش  n (n ) ( )+ +
= = =

1 6 6 1 212 2  

) در      شامل توالی DNAریوتی در روي ساختار یک ژن یوکا • هاي اگزون و اینترون است و تـولی پرومـوتر نیـز (معمـولاً

ها و نیز دنبالـه   شود تنها اطلاعات اگزون ي بالغی که حاصل میmRNAابتداي ژن قرار دارد. بعد از رونویسی و پردزش، 

اسـت بنـابراین    mRNAکه دقیقاً مکمل  شود ایی حاصل میcDNAرا دارا خواهد بود. با رونویسی معکوس نیز  Aپلی 

 هاي دنباله خواهد بود. ها و توالی تنها داراي اگزون

نـام تغییـر    ABCDEFFEHGصورت  است در صورت تغییر به ABCDEFHGیک کروموزوم نرمال داراي ترادف  •

 چیست؟

شـدگی   واقـع عمـل مضـاعف    انـد، در  اضـافه شـده   Fو  Eشویم که دو لکومی  با دقت به کروموزوم تغییریافته، متوجه می

جـاي گرفتـه اسـت، اصـطلاح      (EF)(دوپلیکاسیون) رخ داده استو چون ناحیه مضاعف شده، در کنار همان توالی اصـلی  

کـار رفتـه    بـه  (reverse)کار رفته و چون جهت قرارگیري برعکس شده، اصـطلاح معکـوس    به (tandem)پشت سره م 

  است.

 باشند. می ATتر از مناطق غنی از  مرتبه غنی 17د ژن حداقل در ژنوم، از نظر وجو GCمناطق غنی از  •

هنگامی که یک پورین جانشین یک پورین دیگر شود یا یک پیریمیدین جانشین پیریمیـدین دیگـري شـود جهـش را      •

گویند. اما وقتی یک پورین جانشین یک پیریمیـدین یـا بـرعکس شـود، جهـش را از نـوع تقـاطع         (transition)انتقال 

(transvertion)  گویند. بازهايA  وG  پورین وC   وT اند. پیریمیدین 
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 از افراد جمعیت فنوتیپ مغلوب داشته باشند: 25%اگر  •

q q / p /= ⇒ = ⇒ =2 25 0 5 0 5100  

ها فراوانی هتروزیگوت  pq / / %= = × × =2 2 0 5 0 5 50  

ماند. بنابراین هر دو ایران خاموش  سازد که همواره به اپراتور چسبیده باقی می سوري میسوپر Siدر ایران لاکتوز چون  •

خواهند بود. بنابراین باکتري قادر به رشد در محیط لاکتوز نیست چون نـه توانـایی وارد کـردن آن را دارد و نـه توانـایی      

 تجزیه آن را.

هاي مگـس   گذارند. یکی از آنها چنسیت است. در گونه میعوامل متعددي روي فراوانی نوترکیبی در مگس سرکه تأثیر  •

گیرد. زیرا جنس نر فاقد ساختمان سیناپتونمال کمپلکس است.  آور به طور کلی در جنین نر صورت نمی سرکه، کراسینگ

سن  هاست. عوامل دیگر شمال آور کمتر از ماده هاي مختلف، درصد فراوانی کراسینگ هاي نر گونه طور معمول در جنس به

مادر، درجه حرارت، اثرات غـذایی، شـیمیایی و پرتـوي، اثـرات ژنـوتیپی، اثـر سـاختمان کرومـوزومی و سـانترومر اسـت.           

یابد. بنـابراین   آور کاهش می آزمایشات نشان داده که با نزدیک شدن یک قطعه کروموزومی به سانترومر، درصد کراسینگ

یست و بعضی مناطق شانس نوترکیبی بیشتري دارند به این مناطق توان گفت شانس وقوع نوترکیبی همه جا یکسان ن می

hot spot  نیز گویند. توجه داشته باشید که به مناطقی که شانس وقوع جهش در آنها بالاتر بود نیزhot spot .گویند 

 شود. می هاي اولیه ها نصف کروموزوم طوري که تعدا دکروموزوم شود، به تقسیم اول میوز، تقسیم کاهشی محسوب می •

  xو در مردها یک  xها دو تا  جفت کروموزوم اتوزوم و دو کروموزوم جنسی (در ژن 32هاي نرمال بدنی انسان  در سلول •

 ) وجود دارند.yو یک 

آیـد:   غالب باشد ز آمیزش بلند زرد و بلند سبز نتایج زیر دست مـی  (g)بر سبز  (G)و زرد  (d)بر کوتاه  (D)اگر بلند  •

هـا   کوتاه سبز ابتـدا اطلاعـات مسـأله را بـه فـرم ژنوتیـپ بـراي کلیـه فنوتیـپ          2کوتاه زرد / 2بلند زرد / 5بلند سبز / -6

 نویسیم: می

زرد) والدین –بلند  × سبز  –(بلند   → 6 سبز) –(بلند    

زرد) والدین –: (بلند 2زرد)  –: (کوتاه 2سبز)  –(کوتاه   

:5زرد)  –: (بلند 2زرد)  –: (کوتاه 2سبز)  –کوتاه (  

D G D gg D gg : D G : ddG : ddgg− −× − → − − − −6 5 2 2  
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را داشـته باشـند پـس     gو  dهـاي   شویم که هر دو والد بایستی حداقل آلل ، متوجه میddggبا وجود فرزندي با ژنوتیپ 

توان فنوتیپی حاصـل را بـا    میباشد. براي اطمینان از ثحت پاسخ،  DdGgو  Ddggصورت  ژنوتیپ قطعی والدین باید به

  ها مقایسه کرد. آمیزش

کنـد فـرد    رود کـه تعیـین مـی    کار می دهد به آزمون نسبت کراس براي تعیین ژنوتیپ فردي که فنوتیپ غالب را نشان می

 testerشود و هموزیگوت مغلوب اسـت،   مذکور هموزیگوت غالب بوده یا هتروزیگوت به فردي که براي آزمون استفاده می

  ویند.گ

ژنوتیپ مرد کوررنگ 
a
x y  و ژن سالم ناقل

A a
x x :است پس داریم  

A a>  

< آلل سالم  آلل کوررنگی
A a a A a a a A a
x x x y x x : x x : x y : x y× →

1 1 1 1
4 4 4 4  

دهد، علت این است که نوع جهش در دو موتان بـا   را نشان میوقتی نتیجه برخورد دو فنوتیپ مغلوب، فنوتیپ طبیعی  •

کنند. در ضـمن   دهند، و این دو مونان یکدیگر را تکمیل می هم تفاوت داشته، هر چند هر دو فنوتیپ یکسانی را نشان می

هی خوانـدن  کنند. هر چند استریتومایسـین باعـث اشـتبا    زایی عمل می هایی به جز جهش ها از مکانیسم بیوتیک اکثر آنتی

 .DNAشود، این جهش تنها در سطح پروتئین است و نه در سطح  ها و ایجاد جهش می کدن

عـدد مشـاهده شـده     58عدد و از نوع دیگـر   36زاده از یک نوع رکامبینانت  400در یک آمیزش دو صنعتی در میان  •

 صورت زیر است: ها به فراوانی نوترکیبی در بین زاده

+ =58 36 94  

=/ فراوانی نوترکیبی = =
94 0 235400  

درصد نوترکیبی است و لـذا   20سانتی مورگان (یا واحد نقشه) مساوي  20واحد باشد فاصله  20اگر فاصله بین دو ژن  •

 درصد) والدي داریم. 80درصد (یعنی  100میزان باقیمانده از 

تصـادفی اسـت و   صـورت   ها بـه  یک جمعیت بزرگ که آمیزششود که در  صورت بیان می واینبرگ بدین –اصل هاردي  •

مهاجرت، جهش و انتخاب طبیعی وجود ندارد، فراوانی ژنی و ژنوتیپی نسل بعد از ایـن نسـل ثابـت مانـده و بـه اصـطلاح       

 جمعیت در حال تعادل است.

  ها تعداد نوترکیب

  ها زاده عداد کلت
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 باشد. Aآن  10%جفت باز باشد و  200داراي  DNAاگر یک مولکول  •

A T %
G C % G C %

+ =
+ = − = ⇒ = =

20
100 20 80 40  

 است. AUGاست و رمز آغاز نیز  UGAو  UAA ،UAGرمزهاي پایان شامل  •

(هر دو) داراي چهار اتم کربن در حلقه است. کربن پنجم خارج از حلقه قرار  DNAو  RNAحلقه قند ریبوز در مورد  •

ندارد (در این محل). از آنجـایی   OH، گروه DNAاست و در مورد متصل  OHگروه  2′، به کربن RNAدارد. در مورد 

شـود   شود، حتی اگر در ساخت آن اشتباهی هم رخ دهد، تصحیح نمی معمولاً ماده ژنتیکی اصلی محسوب نمی RNAکه 

 کـارگیري  ي اشتباه، تجزیه شده لذا سـلول انـرژي اضـافی بـراي بـه     RNAزیرا نیمه عمر معینی دارد با سپري شدن آن، 

 کند. تلف نمی RNAهاي تعمیر  سیستم

شـود کـه در واقـع بـه وسـیله       هاي مشـابه مـی   هتروژنیتی به معهناي گوناگونی ژنتیکی است و شامل یکسري فنوتیپ •

اند. در شجره فوق، انتظار الگوي توارثی غالب آتوزومی را داریم اما لزوماً همه انـواع کـري،    هاي مختلف تعیین شده ژنوتیپ

 باشد. ندارند. بنابراین یکی از علل احتمالی ایجاد چنین الگویی در شجره، مسئله هتروژنی میاین الگو را 

• RNA  پلیمرازI  براي رونویسی انواعtRNA  5به جزS   رود. پلیمـراز   به کـار مـیII    بـراي رونویسـیmRNA  هـا و

ي sRNAو  5Sي tRNA ،rRNAهاي  براي رونویسی ژن III) و پلیمراز U5تا  sRNA )U1هاي  بسیاري از مولکول

U6 روند. به کار می 

 بیماري کوررنگی وابسته به جنس مغلوب است. بنابراین داریم: •

مردان بیمار  q مردان سالم   p  

q2زنان بیمار زنان سالم   ( )p pq+2 2  

  نفر کوررنگ باشند. 200مرد،  2000پس اگر از هر 

q / p /= = ⇒ =
200 0 1 0 92000  

→ زن سالم هموزیگوت   p /= =2 0 81 

و کروموزومی متاسـانتریک بـه نـام ایزوکرومـوزوم ایجـاد       با تقسیم عرضی سانترومر، دوبازوي بزرگ به هم متصل شده •

شود که محتویات دو بازو یکسان است. معمولاً دو بازوي کوچک، بدون سانترومر (آسنتریک) مانده و در تقسیمات گم  می

 شوند. می

  با شرط تعادل
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هشی کـه  اثرات یک جهش ممکن است کاهش پیدا کرده و یا خود را نشان ندهد. با استفاده از یک جهش سوپرسور (ج •

و مخمـر   E.coliتـرین نـوع آن در    در محل متفاوتی از جهش اولیه رخ دهد و اثرات جهش اول را بپوشاند) کـه شـناخته  

رخ دهد، یعنی یکـی از   nonsenseیافته است. در حالتی که جهشی  ي جهشtRNAاست و معمولاً ژن سوپرسور و ژن 

شود. پس جهش  هش منجر به ختم زودرس ترجمه می) ایجاد شوند، این جUGAو  UAAو  UAGهاي خاتمه ( کدان

طوري تغییر کند که بتواند کـدان   tRNAدهد که محل آنتی کدان آن  به نحوي رخ می tRNAهاي  دوم در یکی از ژن

اینکـه پـروتئین تولیـد    تغییریافته را شناسایی کرده و به جاي ختم ترجمه، یک اسیدآمینه دیگر در آن محل قرار بدهـد.  

ر عملکردي کارا باشد یا نه بستگی دارد که این اسید آمینه اشتباهی، چه نقشی و چه اهمیتـی در عملکـرد آن   شده از نظ

 پروتئین داشته باشد.

 AaBbDdEEFFفردي با ژنوتیپ  •

n=(              nهاي هتروزیگوت  (تعداد لکوس =2 8  

  کند. هشت نوع گامت تولید می

 آلل چروکیدگی باشد: aلل صافی و آ Aاگر  •

AAوالدین aa Aa F× → ← 1  

AA Aa AA : Aa : aa F× → ← 2
1 1 1
4 2 4  

 

2,هـاي   بـا نسـبت   Aaو  AAها مخلوطی از  را بکاریم، این دانه F2هاي صاف  اگر دانه 1
3 انـد. پـس در برخـورد ایـن دو     3

  (دانه چروکیده) داریم: aaوتیپ ژنوتیپ با ژن

[ ]

[ ]

Aa aa Aa : aa :

AA aa Aa

  × → →   
  × → →  

 

2 2 1 1 1 1
3 3 2 2 3 3
1 1 1 1
3 3 1 3

 

1پس نتیجه کلی آمیزش، به ما 
2چروکیده و  3

  دهد. صاف می 3

 نویسیم: ها براي یک لکوس را بعنوان مثال می ها، حالت هتروزیگوت دارند، نتایج زاده چون همه لکوس •

 چروکیده صاف

 صاف: :چروکیده

 صاف:
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Aa Aa AA : Aa : aa× →

1 1 1
4 2 4  

1در هر برخورد، به احتمال 
  خواهند بود. پس باید احتمال زیر را محاسبه کنیم:  ها هتروزیگوت ، زاده2

AaBbDdEeP = × × × =
1 1 1 1 1
2 2 2 2 16  

nجفت کروموزوم است، این سلول دیپلوئید و  20سلولی که پس از پایان تلوفاز میوز داراي  • =2 کروموزوم دارد. در  40

 کروماتید در متافاز داریم. 80متافاز هر کروموزوم، دو کروماتید دارد پس در کل 

 آلل هموفیلی باشد داریم: hآلل سالم و   Hکوررنگی باشد و  aآلل چشم سالم و  Aاگر  •

H h , A a> >  

  
hآن   xپدر گرفته پس یک  خود را از x، حتماً یک II – Iچون ژن  Ax  است وx     دوم نیز از مـادرش آمـده و چـون زن

کند که همراه با آن، حتماً آلـل   بوده، دریافت می Hمادري را که حامل آلل  xهموفیلی ندارد، پس حتماً آلل مربوط روي 

a کند. پس آمیزش دو فرد را هم دریافت می II-1  وII-2 یر را به دنبال دارد:نتایج ز  
H ah A H a H aH a H ah A H a h Ax x x y x x : x x : x y : x y′ ′ ′ ′ ′ ′× →  

  است. 0پسر هموفیل: پسر کوررنگ: دختر سالم (ناقل): دختر کوررنگ پس احتمال تولد پسر سالم 

 آلل بیماري تابع سهمی باشد داریم: tآلل سالم و  Tاگر  •

TT و سالم   Tt و مینور   tt ماژور   

  پس آمیزش دو فرد مینور به صورت زیر خواهد بود:

Tt tTt TT : Tt : tt× →
1 1 1
4 2 4  

گویند. وقتـی مجموعـه بـه صـورت کامـل       (n)تعداد دفعات حضور مجموعه کروموزومی در سلول را پوپلوئیدي سلول  •

دو  (2n)حضـور دارد، در دیپلوئیـد    (n)از این مجموعه  تکرار شود اصطلاح پوپلوئیدي گویند. در فرد مونوپلوئید یکسري

برنـد در حـالی کـه اصـطلاح هاپلوئیـد یعنـی تعـداد         سري و ... . به غلط اصطلاح هاپلوئید را معادل مونوپلوئید به کار می

دارد. مثلاً در اش کاربرد  هاي منشأ و این اصطلاح در مورد ارتباط گامت با سلول سازنده ها نصف تعداد کروموزوم کروموزوم
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 اش، هاپلوئید گوئیم. هاي سازنده کند، این گامت را نسبت به سلول ایجاد می (2n)که گامت دیپلوئید  (4n)موجود تتراپلوئید 

هاي بزرگ و  شد، نوعی که داراي کپسول بودند تولید کلنی در آزمایشات گریفیت، دو نوع پنومنوکوك به کار گرفته می •

هایی بـا پوشـش خشـن و     گویند، اینها بیماریزا هستند. نوع دیگر فاقد کپسول و داراي کلنی sها  نمایند و به آن صاف می

 DNA، آوري و همکارانش، تشخیص دادنـد کـه   1944هستند و در ضمن غیر بیماریزا هم هستند. در سال  Rتحت نام 

همراه با عصارة حرارت دیده باکتري  Rاست. بدین صورت که اگر باکتري نوع S به  Rعامل ترانسفورماسیون باکتري نوع 

 شود. حاصل می Sتیمار شده کشت داده شوند، باکتري نوع  RNaseکه با پروتئاز و  Sنوع 

هـایی کـه در فشـردگی     هـا و سـایر پـروتئین    تر است پـس میـزان هیسـتون    چون فشردگی هتروکروماتین خیلی بیش •

 تر است. کروماتین دخالت دارند، بیش

• DNA مراز نوع  پلیI      400اولین آنزیمی بود که به وسیله کورنبرگ جدا شد. تعداد آن در هـر سـلول بـاکتري حـدود 

)مولکول است. داراي فعالیت اگزونئکلئازي در هر دو جهت  )′ ′5 3Å    باشـد. نـوع    است و عمل اصـلی ان تـرمیم مـیII 

آنـزیم اصـلی در    IIIاسـت و احتمـالاً در تـرمیم ضـایعات دخـول اسـت و نـوع         5′بـه   3′داراي خاصیت اگزونوکلئازي 

کپی از آن وجود دارد  10-20همانندسازي است. این آنزیم به وسیله پسر آرتورگورنبرگ کشف شد. در هر سلول باکتري 

)هر دو جهت  و نقش اصلی در همانندسازي را دارد. در ضمن خاصیت اگزونوکلئازي در )′ ′5 3Å .را داراست 

هـا دارد. امـا محلـی کـه آنـزیم       نبشیند پروموتو است و توالی خاصی در پروکـاریوت  پلیمراز می RNAمحلی که آنزیم  •

DNA  نشیند منشأ همانندسازي یا  پلیمراز میorigin ها چنـدین   ها، یک منشأ و در یوکاریوت است که در مورد باکتري

 نشأ داریم.م

ها در نتیجه  ها مشترك است داشتن تعداد زیادي از بازهاي غیرمعمول است که اغلب آنtRNAهایی که در  از ویژگی •

دار و...  شوند و دیگر تغییرات شامل (آمیناسیون، اشباع پیوند مضاعل در حلقه بازهـاي آلـی نیتـروژن    متیلاسیون ایجاد می

 شود. می

 کند. ، ابر مارپیچ منفی (چپگرد) ایجاد میATPنامند که با استفاده از  Gyraseها را گاهی  پروکاریوت IIتوپوایزومراز  •

تواند القا شود، به عنوان  ها با اضافه کردن مواد می هایی هستند که سنتز آن هاي ژنتیکی که مسئول سنتز آنزیم سیستم •

تواند به وسیله افزودن محصول انتهایی،  نتزشان میها هستند که س شوند اما برخی آنزیم هاي قابل القا شناخته می سیستم

 هاي قابل سرکوب نام دارند. کنترل و سرکوب شود که سیستم
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هاي پلاسـمید اسـت. از ایـن     بندي پلاسمیدها، براساس خصوصیات اصلی کد شده به وسیله ژن هاي طبقه یکی از روش •

 نوع پلاسمید داریم: 5دیدگاه، 

  کند. یون را به باکتري اعطا میکه توانایی کانجوگاس Fنوع  -1

  ها است. بیوتیک هاي مقاومت به آنتی که حاوي ژن Rنوع  -2

  شود. ها می است و منجر به کشتن سایر باکتري colicinکه کد کننده سم  cotنوع  -3

  دهد. که به باکتري اجازه متابولیزه کردن ترکیبات خاصی را می degradativeنوع  -4

  دهد. زایی (پاتوژنز) به باکتري می قابلیت بیماري که virulenceنوع  -5

هاي جدا از هـم باشـند. اگـر مـردي مبـتلا بـه آب        هاي مربوط به آب مروارید و استخوان شکننده در کروموزوم اگر ژن •

. مروارید و استخوان طبیعی داراي پدري با استخوان شکننده و مادري با آب مروراید باشد و با یک زن سـالم ازدواج کنـد  

آلل استخوان طبیعی باشد، ژنوتیـپ پـدر     bآلل استخوان شکننده و  Bآلل چشم سالم و نیز  aآلل آب مروراید و  Aاگر 

دارد که با توجـه بـه    A-bbاست. خود مرد ژنوتیپ  A-bbخواهد بود و ژنوتیپ مادر این مرد به صورت  -aaBاین مرد، 

 است. پس داریم: aabbهمسر این مرد نیز ژنوتیپ است.  Aabbژنوتیپ پدر و مادرش، ژنوتیپ قطعی مرد 

Aa aa A : a
Aabb aabb

bb bb b

 × →× − 
× →

1 1
2 2

1
 

)همانطور که از نتیجه برخورد مشخص است احتمال فرزندان با استخوان طبیعی  )b ،100    درصد است، اما بـه احتمـال

1
)فرزندان با چشم سالم  2 )a  1و احتمال

)نیز فرزندان با آب مروارید  2 )A شوند پس احتمال تولـد فرزنـدي    متولد می

  درصد است. 50کاملاً سالم 

nشود. اگر  ي هتروزیگوت است محاسبه میها تعداد لکوس nکه  n2ها از فرمول  تعداد گامت • 02=پـس   0= ، تنهـا  1

 شود. یک گامت ایجاد می

 
  ها به صورت زیر خواهند بود: شجره و ژنوتیپ

 a. چون این زن و شوهر هر کدام حتماً یک آلل Aaیا  AAبود و افراد  خواهند aaپس افراد بیمار  aآلبینسـیم >Aسالماگر 
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1اسـت و در برخـورد دو هتروزیگـوت، بـه احتمـال       Aaهـا   کنند پس ژنوتیـپ آن  از والد بیمار خود دریافت می
فرزنـد   4

  شود. هموزیگوت مغلوب متولد می

آبی همـه   xواع آبی و ارغوانی به تعداد مساوي به دست آید و از آمیزش آبی ارغوانی در یک گل ان xاگر از آمیزش آبی  •

 آبی شوند.

 با فرض خالص و مغلوب بودن براي رنگ آبی داریم: •

A ارغوانی a<  آبی

aa آبی aa× آبی aa→  آبی

1ها،  آمیزش از دو نوع فنوتیپ که در زاده
1فنوتیپ غالب و  2

دهد، آمیـزش هتروزیگـوت (غالـب) بـا      فنوتیپ مغلوب می 2

  هموزیگوت مغلوب است یعنی:

ارغوانی ( )Aa آبی× ( )aa →
1
2 ارغوانی  ( )Aa : 1

2 آبی  ( )aa  

کروماتید داریم.  48اند. بنابراین در مجموع  ها دو کروماتیدي ، همه کروموزومIباشد در متافاز  24ها  اگر تعداد کروموزم •

مـوزوم و هـر کرومـوزوم نیـز تـک      کرو 12هـاي اولیـه را دارد یعنـی     ، هر سلول تنها نصـف تعـداد کرومـوزوم   IIدر تلوفاز 

 کروماتیدي است.

=(nnاز فرمول  F2ها در  در حالت غلبه کامل، انواع فنوتیپ •  آید. به دست می )هاي هتروزیگوت تعداد لکوس 2

دهد. یعنی در هر ژنوتیپ کـافی اسـت حـداقل یـک آلـل       ان میعمل دو ژن غالب بدون اثر افزایشی را نش 15:1نسبت  •

 غالب وجود داشته باشد.

 زاده انواع زیر مشاهده شده: 1000نر همو در میان  xاز آمیزش مگس ماده هترو  •

/ : b / :
/ : bcn / : cbvg / : cn

: vg / : b vg / : b cn vg

+ + + + +
+ + + +

+ + +

416 39
1 402 42

2 50 48
 

bژنوتیپ ماده هتروزیگوت در کل، به صورت  cn vg+ + هاي مکمل را  ین ژنوتیپ، در ابتدا گروهاست. پس با توجه به ا +

  کنیم. جدا کرده و درصد هر کدام را محاسبه می

I گروه مکملی  / %
bcnvg
+ + + +

→ × =


39 39 48 100 8 748 1000  
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II گروه مکملی   b

/ %
cnvg
+ + +

→ × =+

416 416 402 100 81 8402 1000  

III گروه مکملی   Cn
/ %

b vg
+ + +

→ × = +

42 42 52 100 9 452 1000  

IV گروه مکملی   bcn
/ %

vg
+ +

→ × =+ +

1 1 2 100 0 32 1000  

  گروه با دو کراسینگ آور است. IV، گروه والدینی و گروه مکمل IIگروه مکملی 

b
cn vg
+ +

+
 

  باشد: ژنوتیپ والد هتروزیگوت بدین صورت می

ت ، نوترکیبی رخ داده اس ـb , cnهاي  ها بین لکوس هاي مکمل را که در آن باید گروه، b , cnبراي تعین فاصله دولکوس 

bجمع کنیم چون حالت والدین 
cn
+

+
رخ داده  cn , bنـوترکیبی بـین دو لکـوس     IV , Iاست پس در گـروه مکمـل    

  است پس داریم:

( )b cnR L L / /− = + =8 7 0 3 9  
  ها نیز به قرار زیر است: فاصله سایر لکوس

( )
( )

cn vg

b vg

R L L / / /

R L L / / /

− = + =

− = + =

9 4 0 3 9 7
8 7 9 4 18 1 

  اینگونه خواهد بود: تر پس نقشه ژنوتیپی به صورت دقیق

b
cn vg
+ +

+  
nدر انسان  • = nپس  23 =4 ، نوشتن تعداد کل کارموزوم است. سـپس بـا    در توصیف یک کاریوتیپ، اولین بخش 92

,لوییدي شود پس فرمول یک سلول تتراپ هاي جنسی نوشته م نوشتن یک کاما، ترکیب کروموزوم xxyy =92 

باشـد. میـزان وسـعت ناحیـه حـذف شـده در        می 5، ناشی از حذف بزرگی از بازوي کوتاه کروموزوم  سندرم فریاد گربه •

 است. 5p15بیماران مختلف، متفاوت است، اما ناحیه اصلی که در همه بیماران حذف شده است باند 

 ارانه داریم:با توجه به همانندسازي نیمه محافظه ک •
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را  (Semi – Conservative)استال، دقیقاً به همین صورت بود و همانندسازي نیمه محافظه کارانه  –آزمایش مزلون 

  ثابت کرد.

توان غلبگی را بررسی  هاي مري زیگوت می ها، از هر ژن یک کپی وجود دارد. اما در حالت هر چند در باکتري و ویروس •

 کرد.

• rRNA  وtRNAشوند. مه نمیها ترج 

 ها). هاي یوکاریوتی، اینترون دارند (و برخی آرکنی باکتري تنها ژن •

 است. -10نیز در ناحیه  TATAATتوالی  •

 شود. ي اختصاصی خود متصل میtRNAفعال شده، آنگاه به  AMPابتدا اسیدآمینه به وسیله  •

 اند.nonsenseرمزهاي پایان یا  UAGو  UAAو  UGAرمزهاي  •

هـایی کـه بـراي رمـز ژنتیکـی در نظـر گرفتـه         در رمزها وجود ندارد، تا چند سال قبل، یکی از ویژگیهمپوشانی اغلب  •

 اند. شد، عدم تداخل بود، با این حال امروزه مواردي از تداخل رمزها در ویروس شناخته شده می

 ـ (muton)پذیر  چون حداقل واحد جهش •  2000ا طـول  ، یک نوکلئوتید است، پس حداکثر موتان در یک سیسـترون ب

 موتان خواهد بود. 2000نوکلئوتید، 

اسـت یعنـی تغییـر کـدان یـک اسـیدآمینه بـه یکـی از          nonsense mutationمعنی، همان  منظور از موتاسیون بی •

 گردد. تري تولید می هاي اختتام به نحوي که پروتئین با طول کوتاه کدان

هیبرید با والد هموزیگوت مغلوب  ود. در این جا اگر فردي ديش در یک کراس، فرد با یکی از والدین خود برخورد داده م •

 خود برخورد داده شده باشد داریم:

AABB aabb AaBb
AaBb aabb AB : Ab : aB : ab

× →

× →1 1 1 1
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1وابسته باشد، از آمیزش دو فرد آلبینو نسبت فنوتیپی  B , Aاگر سنتز رنگدانه به همکاري ژن  •

3رنگـی و   4
آلبینـو   4

 حاصل شده.

 دهد. نتایج آمیزش به صورت زیر است: را داشته باشد، فنوتیپ گل رنگی را نشان می B , Aهر ژنوتیپی که تواماً  •

1مورد   aaBb Aabb AaBb :× →1  

 

Aabb : aaBb : aabb1 1 1  

 

2مورد  Aabb aaBB AaBb : aaBb× →1 1  

 

3مورد  AAbb aaBb AaBb : Aabb× →1 1  

 

4مورد  aabb AAbb Aabb× →1  
 

نتیجه شکافت عرضی سانترمر در روند تقسیم سلولی تشکیل ایزوکرومـوزوم اسـت. البتـه معمـولاً دو بـازو نیـز بـدون         •

 شوند. مانند و قطعات آسنتریک محسوب می سانترومر می

 :8بري محاسبه هم خونی فرد  •

  
  

  وجود دارد. پس طبق فرمول رایت داریم:) 2چون در این شجره، تنها یک جد مشترك (

n nF ′+ + + += = =1 2 2 11 1 1
2 2 32  

ناحیه ترانسفر نام دارد و براي کانژوگاسیون نیاز است. ایـن ناحیـه حـدود     F) از پلاسمید 33kbناحیه وسیعی (حدود  •

 رنگی

 آلبینو

 آلبینو رنگی

 آلبینو رنگی

 آلبینو
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کننـد کـه باعـث     کـد مـی   "surface exclustion"هاي سطحی را به نام  ، پروتئینtra sو  tra tهاي  ژن دارد. ژنه 40

 نتوانند به هم متصل شوند. +Fشود دو سلول  می

هستند ولی پس از متیلـه شـدن    B-DNAتر به صورت  بیش  CGها، قطعات  در غلظت کاتیونی موجود در اکثر سلول •

 گیرند. را به خود می z-DNAها، شکل  سیتوزین

• Q  نماینده بازوي بلند وi رومزوم است.نماینده ایزوک 

کند.  جدا می DNAشکند و باز را از  گلیکوزیلاز، پیوند بین باز آلی صدمه دیده و قند پنج کربنی را می DNA–آنزیم  •

اندونوکلئاز، باعـث جـدا    APشود. سپس آنزیم  ) میAP site(یا  apurinic or apyrimidinicدر نتیجه باعث ایجاد 

را پـر کـرده و لیگـاز نیـز انتهاهـا را       gap، محـل  Iو سپس آنزیم پلیمراز  شود می APشدن چند نوکلئوتید در دو سمت 

 دهد. جوش می

 ، یک بیماري اتوزومی نهفته است.PKUبیماري  •

 هاي ایدوروتیداز و سولفاتاز دارد. ندرم هانتر، وابسته به جنس نهفته است و کمبود آنزیم •

 ایدرونیداز دارد. α−سندرم هورلر، آتوزومی نهفته است و کمبود آنزیمی  •

گوینـد کـه مبتلایـان فاقـد آنـزیم       نیـز مـی   HPRTنینهان نهفته وابسته به جنس است و گاهی به آن  –سندرم لش  •

 پورین دخالت دارد.فسفوریبوزیل ترانسفرازاند که در تنظیم سنتر  –گوانین  –هیپوزانتین 

 براي تعیین نوع جهش ژنی مقابل: •

TACGAUGGU...

TACAGAUUGG...

′ ′

⇓
′ ′

5 3

5 3
 

  شود. اضافه شده که نوعی فریم شیفت محسوب می aبعد از سه باز اول، باز 

ي بـاکتري در درون کپسـید خـود،    DNAاي از  ترانسداکسیون نوعی نوترکیبی است که در آن یک فاژ با حمل قطعـه  •

تعـدادي ژن، معمـولاً   شود. در مهندسی ژنتیـک، جهـت جـدا کـردن یـک یـا        سبب انتقال ان قطعه به باکتري دومی می

گرفتـه شـده    cDNAي ژنومی یا DNAاند که از یکی از دو منبع  پی DNAها را که هر کدام حامل  مخلوطی از کلون

ي ژنومی گرفته شده DNAشود. این مخلوط ممکن است شامل هزاران کلون باشد که به طور مستقیم از  است، تهیه می

نـام دارد. بـراي پیـدا     cDNAباشـند، کتابخانـه    cDNAها از  قتی این کلونگویند و باشد که به آن کتابخانه ژنومی می
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 ژن باشد استفاده کرد. توان از پروب نشاندار که مکمل با قسمتی از آن کردن ژن از بین هزاران کلون، می

)که بـه وسـیله ترانسلوکاسـیون     (derivative)اشتقاقی  22به کروموزوم  • )( )t ; q ;q9 22 34 شـده، اطـلاق   ایجـاد   11

 شود. می

هـا ایجـاد    هاي کاذب، در اثر دوپلیکاسیون ژنی و سپس تغییرات متعاقب در توالی آن اعضاي یک خانواده ژنی و نیز آلل •

 اند. شده

هـاي فاقـد سـانترومر نیـز چـون       شوند و کرومـوزوم  هاي حلقوي و دوسانترومري در هنگام آنافاز، شکسته می کروموزوم •

 انجامند. هاي ناقص می یم متصل شوند، حالت سرگردان دارند و لذا هر سه به ایجاد گامتتوانند به دوك تقس نمی

 شود. آور به وقوع پیوسته است، کیاسما دیده می در محلی که کراسینگ •

Aروابط غالب و مغلوبی دو آلل  • ,A2 وت، بـا  توان به صورت کمی بیان کـرد. در حـالتی کـه فنوتیـپ هتروزیگ ـ     را می 1

ها یکسان باشد، رابطه غالبیت کامل برقرار است. در حالتی که فنوتیپ هتروزیگـوت چیـزي    فنوتیپ هر یک از هموزیگوت

برقرار است و زمانی که فنوتیپ هتروزیگـوت   partialیا  incompleteمابین فنوتیپ دو هموزیگوت باشد حالت غالبیت 

 برقرار است. overdominaceماوراي دو هموزیگوت باشد، رابطه 

کند چون فرد تنهـا بـراي یـک لکـوس      ایجاد می etGو  EfGهاي  دو نوع گامت با ترکیب EeffGGفردي با ژنوتیپ  •

 حالت هتروزیگوت دارد.

شود و اگر در مسـئله گفتـه شـود     می qهموفیلی وابسته به جنس مغلوب است. پ در مردها فراوانی افراد بیمار همان  •

 ت پس:تعداد زن و مردها یکی اس

تعداد مردان مبتلا   q N= ×  

 است. AAAبه  GAAناشی از تغییر کلیورمز  cتشکیل هموگلوبین  •

GAA  رمز گلوتامیک اسید است، اماAAA    رمز لزین است. پس جهش موجب تغییر یک کدان به کدان دیگـر شـده و

missense شود. محسوب می  

اند یعنی چند ژن جهت کنترل تنظیمی یـک پروموترانـد و بـه صـورت یـک       یسترونیس ها پلی ها در باکتري اکثر لکوس •

mRNAپران لاکتوز شامل سه ژن ساختمانی  ي چند ژنی رونویسی می  است. aو  z ،yشوند. اُ

 نقش پریماز دارد. dnaGنقش هلیکاز و  dnaBپروتئین  •
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کی در میوز، منبع مهمی در ایجاد گوناگونی در بـین  هاي نوع والدین و نیز ایجاد تبادلات ژنتی توزیع تصادفی کروموزوم •

 شود. ها محسوب می گامت

نولی زومی • n −2 2  

تریزومی • n +2 1 

هاي هر ژنوتیـپ   شوند. فراوانی نمایش داده می rبا  Oو  qبا  p ،Bبا  Aهاي  هاي آلل ، فراوانیABOبراي گروه خونی  •

 خواهد بود: به صورت زیر

AB  O  B  A  فتوتیپ  

AB OO  BB,BO AA,AO  ژنوتیپ  

2pq r2  q , pr2 2  p , pr2   فراوانی ژنوتیپی  2

  O=0/2خونی  و فراوانی آن گروه A=0/45کنیم. اگر فراوانی افراد با گروه خونی  در ابتداي فراوانی هر آلل را محاسبه می

( ) ( )

r / Q

p A O r / / / /
q p r / / /

= =

= + − = + − =

= − + = + =

0 2
0 45 0 04 0 2 0 5

1 1 0 5 0 2 0 3
 

  پس داریم:

B q qr / / /= + = + =2 2 0 09 0 12 0 21 

تـر   شوند، امـا نـام دقیـق    هاي چندگانه محسوب می کننده رنگ چشم در مگس سرکه، جزء آلل هاي تعیین هر چند آلل •

، باعث ایجاد انـواع  هاي مختلف در این ژن مسئول رنگ چشم است و جهش wاست. در مگس سرکه ژن » ایزوآلل«ها  آن

شود. در ایـن   هاي چشم در مگس سرکه می ها سبب ایجاد طیف وسیعی از رنگ ها شده است، به طوري که ترکیب آن آلل

ها، در طیف رنگ چشـم نرمـال جـاي     شوند و یکسري از ژنوتیپ ها به عنوان موتانت شناخته می طیف، یکسري از ژنوتیپ

هاي موتانت وجود دارنـد.   هاي نرمال و هم ایزوآلل لل گوییم. به طوري که هم ایزوآللهاي هر سري، ایزوآ گیرند. به آلل می

 کنند. اند که در طیف فنوتیپی یکسانی عمل می هایی ها، آلل در واقع ایزوآلل

 رابطه ضریب انطباق و تداخل به صورت زیر است: •

   ٪2/4و کراسینگ آور=  ٪30اگر تداخل = 
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C.O.C C.O.i C.O.C %

C.O.C

// x
x

+ = ⇒ =

=

⇒ = ⇒ =

1 70

4 20 7 6

 

.C.Oمضاعف مورد انتظار فراوانی    

b,a= .C.Oمنفرد بین  c,b× .C.Oمنفرد بین   

x x %⇒ = × ⇒ =
306 20100  

 زند بیمار به صورت زیر است.اگر زن و شوهري حامل بیماري زالی داراي سه فرزند شوند احتمال داشتن حداقل یک فر •

3در این ازدواج، شانس تولد هر فرزند سالم 
1و هر فرزند زال،  4

  است. مطابق روبرو: 4

Aسالم a Aa Aa A : a> × →
3 1
4 4  

کند از روش اتحاد مربـع اسـتفاده    ثر بیان میخواهد، اما آن را به صورت حداقل یا حداک در مسائلی که از ما احتمال را می

  کنیم: می

  براي سالم بودن. bبراي زالی و   aدهیم. مثلاً  حرفی را به هر یک از حالات خواسته شده اختصاص می -1

رسـانیم. یعنـی:   این دو حرف را به صورت جمع نوشته و آن را به توان تعداد کل حالات (در اینجا کـل فرزنـدان) مـی    -2

    ( )a b+ 3  

نویسـیم   مـی  abدر اینجا) جملات شامل حروف  4) یکی اضافه کرده و معادل عدد حاصل (یعنی 3به توان (در اینجا  -3

  یعنی:

( )a b ab ab ab ab+ = + + +3  

ر از تـوان  وا ) و دیگري، داده و همین طور شـیب 3براي نوشتن توان، به یکی از حروف، توان کل جمله (در اینجا یعنی  -4

  کنیم یعنی: یکی کم و به دیگري اضافه می

( )a b a b a b a b a b+ = + + +3 3 0 2 1 1 2 0 3  

  کنیم: براي نوشتن ضرایب هر جمله از فرمول زیر استفاده می -5

 

  مضاعف مشاهده شده .C.Oفراوانی 
  مضاعف مورد انتظار .C.Oفراوانی 

ضریب جمله×   a توان   
  )b+ توان  1(
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، 3، 1ترتیب شود. پس در اینها ضرایب جملات به  ضریب جمله اول را یک قرار داده و سایر جملات از فرمول استفاده می

  شود. می 1و  3

aکنـیم (در اینجـا    شـوند انتخـاب مـی    حال جملاتی را که احتمال مورد نظر ما را شـامل مـی   -6 b , a b , a b1 2 2 1 3 03 3 ) و 1

1ها را با استفاده از اختصاص  احتمالات وقوع آن
3و  aاحتمال بیمار شدن بـه   4

محاسـبه   bاحتمـال سـالم بـودن بـه      4

  کنیم یعنی: می

         + +         
         

= + + =

3 2 1 21 1 3 1 334 4 4 4 4
1 9 27 37
64 64 64 64

 

اي است و تفاوت آن با ضرب ساده احتمالات جداگانه این اسـت کـه در ایـن حالـت،      این روش، استفاده از بسط دو جمله

: تمام ترکیبات ممکنه از دو واقعه نوشته می   شود مثلاً

 سالم زال زال  سالم سالم سالم

 سالم سالم زال  زال سالم سالم

 سالم زال سالم  زال زال سالم

 زال سالم زال  زال زال زال

در این مسئله گفته شده که حداقل یک فرزند زال باشد، بنابراین تنها حالتی که شامل این مسئله نیست وجود سه فرزند 

×سالم با احتمال  ×
3 3 3
4 4 27یعنی  4

) از این عدد به دسـت  1است و بنابراین سایر احتمالات از کم کردن احتمال کل ( 64

  آید: می

− =
27 371 64 64  

به هم پیوسته باشند به شرط عدم وقوع کراسینگ آور در فاصله این دو ژن و در وضعیتی کـه والـد    D , Cاگر دو ژن  •

Cباشد حالت سپس داشت ه D
c d

 
 
 

 وجود دارد. به صورت زیر: 3-1با خود لقاحی امکان ایجاد نسبت فنوتیپی  

C D C D C D C D c d: : CD : cd
c d c d C D c d c d

× → ⇒1 2 1 3 1  

کند. این ناحیه، ژنی بـه   شروع به غیرفعال شدن می XIC (x-incactivation center)از محلی به نام  x  کروموزوم •
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شـود و تنهـا در    مـی  xباعث شروع غیرفعال شدن  XISTدارد. ژن  XIST (x-inactive specific transcipts)نام 

 غیرفعال، فعال است. xکروموزوم 

 قرار دارد و داریم: D , Bدر بین  Cلکوس  •

C.O.C /= ⇒0 7  

=C,O.Cآور مضاعف مورد انتظار  درصد کراسینگ   آور درصد کراسینگ ×

/

/

 = × × × 
 

=

20 300 7 100100 100
4 2

 

• PD  مختلفParental dityp هـاي مختلـف یـک والـد، از      ها، این است که کروموزوم است و علت به وجود آمدن آن

 nonمختلـف   NPDدلالت بر حفـظ ترکیبـات نـوع والـدین دارد.      PDاند.  تقسیم اول میوزي، اتفاقاً به یک قطب رفته

Parental ditype     یم اول میـوزي رخ داده اسـت.   اسـت. در ایـن حالـت، تفکیـک در تقس ـTT     را تتـراد چهارگانـه یـا

tertatype  .گویندNPD  نشان دهنده تبادل ژنتیکی بین هر چهار رشته و کلاس نوترکیبیTT  نشان دهنده نوترکیبی

 اند و داریم: ها نوترکیبی بین دو رشته از چهار رشته است بنابراین هر دو ان

درصد نوترکیبی
NPD TT

DD NPD TT

+
=

+ +

1
2  

کند. آلوزیم،  آلو تایپع موتانت یک ناحیه غیرمتنوع در ژن ایمنوگلوبین است که از قوانین ساده توارث مندلی پیروي می •

هـا،   شوند و تحرك الکتـرو فـورزي مختلفـی دارنـد و ایـزوزیم      هاي یک لکوس کد می هاي یک آنزیم که به وسیله آلل فرم

ها در نتیجه تفاوت در کانفیگورسـیون زیـر واحـدها     ها، ایزوزیم . برخلاف آلوزیماند اشکال الکتروفورتیک مختلف یک آنزیم

 ها. است نه تفاوت آلل

دهد. پروموتر و  (عمل از راه دور) را نشان می Trans – actingسنتز رپرسور و انتشار آن در کل سلول نوعی از پدیده  •

هـاي   دهند. اما در کل این حالت را نشان می cis – actingکنند نوعی  اپراتور نیز که چسبیده به اپران خودشان عمل می

 کنند. بندي می طبقه Trans – actingزیگوتی را جزء مباحث  مري

هـاي موتـاتور    شود جهـش  پلیمراز را که سبب افزایش فراوانی کل جهش در سلول یا موجود می DNAهایی در  جهش •

 گویند.

 دهند. مادرشان را نشان میدر توراث میتوکندریایی، همه فرزندان فنوتیپ  •
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شود. یکی از والدین فرد بیمار، حتماً بیمار است و بیماري  ها دیده می الگوي غالب آتوزومی، صفت معمولاً در همه نسل •

 کند. رسد و نیز هر دو جنس را درگیر می از مادر به دختر و پسر می

گیـرد، ایـن حالـت را دیزومـی تـک والـدي        در بعضی افرادع دو کپی از یک کروموزوم خاص، از یـک والـد منشـأ مـی     •

(uniparental disomy = UPD)  گویند. اغلبUPD   ها منشأ میوزي دارند، بدین صورت که یک زیگـوت تریزومـی

( )n +2 شود. تریزومی با منشأ میـوزي معمـولاً    ایجاد شده و سپس یک کپی از کروموزم، در تقسیمات بعدي حذف می 1

هاي ناشی از عـدم تفـرق    ها منشأ مادري دارند. در تریزومیUPDمادر است. بنابراین اغلب  Iعدم تفرق در میوز ناشی از 

1میوزي، در 
کنـد.   موارد، تجدید دیزومی به وسیله از دست دادن یک کروموزم، حالت ایزودیزومی تک والدي ایجاد مـی  3

 اند. شان هموزیگوس هاي ژنی به طور طبیعی براي همه لکوس به طوري که دو کرومزوم همسان،

 اند. ي تکراري متوسطDNAها جزء  ها، ایمنتوگلوبین، کلاژن و گلوبین ، هیستونrRNAهاي  ژن •

حـذف شـده،    15اند. اگر قسمتی از کرومـوزوم  imprintingمثالی از  Angelman , prader – williهاي  سندرم •

ویلی است. در بعضی موارد، بیان  –پرادر من و اگر منشأ پدري داشته باشد سندرم  درم انجلمنشأ مادري داشته باشد، سن

شود که این پدیـده را   هاي مشخص به وسیله منشأ آن ژن (یعنی اینکه از والد مادر یا پدر به ارث رسیده) مشخص می ژن

imprinting اند. أ گرفتهمنش 15اي در کروموزوم  گویند. دو سندرم مذکور از حذف ناحیه 

aBاگر  • % , Ab % , ab % , AB %= = = =2 12 48  شود. اینگونه محاسبه می Bتا  Aفاصله لکوس  38

  شوند. نوترکیبی محسوب می IIوالدینی و نوع  Iگروه مکمل 

I گروه مکملی   AB
%

ab


→


78  

II گروه مکملی   Ab
%

aB


→


22  

rep,i,nهاي  پریماز، پروتئین ،dnaC , dnaBهاي  رپلیزوم شامل پروتئین • ,n , n′′  IIIپلیمـراز   DNAو دو مولکول  ′

 است.

کرومـوزومی   (Set)است با توجه به تعریف عدد هاپلویید که معـرف یـک مجموعـه     12در جانوري که عدد پلوئیدي = •

شـود در   کـه تـازه وارد میـوز مـی     ها) و نیز اینکه اسپرماتوگونیوم سلولی است هاي موجود در گامت است (تعداد کروموزوم

سیت دوم سلولی است که میوز را به انجام رسانده در نتیجه اسپرماتوگونیوم دوست هاپلوئید یعنی  اُ سیت  24حالی که اُ اُ و اُ
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 کروموزوم دارد. 12یک سیت یعنی 

 گیاهی براي هر کدام از پنج جفت ژن، هتروزیگوت است پس از خودلقاحی: •

1احتمال اینکه هر صفت در فرزند هتروزیگوت باشد براي والد هتروزیگوت 
است پس با توجه به قـوانین احتمـالات کـه     2

  شود. احتمال هتروزیگوت بودن هر پنج صفت براي حاصل ضرب احتمال هر صفت به تنهایی، جواب می

1
32 یا    

 
 

51
2  

نشانگر این است که بـارز   9:6:1دو جفت ژن در ایجاد یک فنوتیپ تأثیر افزاینده و مساوي داشته باشند نسبت  چنانچه •

 متفاوت است. double – heterozyotشود اما ژنوتیپ  بودن هر یک از دو آلل منجر به یک فنوتیپ می

گردد لـذا بـه    پ مادر تعیین میاست و تنها توسط ژنوتی (maternal effect)کنترل جهت چرخش صدف اثر مادري  •

 باشد. پدر بستگی ندارد ولی تحت تأثیر ژنوتیپ والدین مادري (پدربزرگ و مادربزرگ مادري) می

گردد  اگر خانمی با لرزش چشم خفیف با آقایی سالم ازدواج کند با توجه به خفیف بودن لرزش چشم مادر مشخص می •

 که او در این مورد هتروزیگوت است لذا داریم:

Nn NY×  

ny1که 
  دهد: بیماري را نشان می 4

F : NN, nN, Ny, ny1 1 1 1
4 4 4 4  

nN1و 
باشند که معادل  دهد و دیگر فرزندان سالم می نیز با توجه به غلبه ناقص ژن بیماري را به صورت خفیف بروز می 4

NY NN +
1 1
4   باشد. (براي تعریف غلبه ناقص ژن) می ٪50یعنی  4

انـد رفتارشـان طـی میـوز ماننـد       از آنجا که در جابجایی متقابل هموزیگوت دو جفت کروموزوم حاصل کـاملاً یکسـان   •

 دهد. والنت خطی را تشکیل می هاي معمول خواهد بود و همان ساختار بی کروموزوم

شـود،   دار به وضوح مشاهده مـی RNAهاي  ماده وراثتی است و در ویروس DNA ،RNAفرض شود که به جاي اگر  •

RNA  ماده وراثتی در نظر گرفته شده است. بنابراینRNA  باید به نحوي بهDNA  و سپس به پروتئین تبدیل شود و

DNA     کـه بـرروي   1994ي و همکـارانش ( یک مولکول حد واسط براي تولید پروتئین اسـت. در آزمایشـات اسـوالدآور (



     مکمل ژنتیک  »112«
 
 

 

به عنوان ماده ژنتیکی بود، القـائ سـنتز کپسـول بـرروي      DNAالریه انجام شده بود چیزي که معیار معرض  باکتري ذات

ترانسفرم شده بود. بنابراین ایجاد صفت جدید معیار مهم بود و مسئله انتقال ماده ژنتیکی زیاد مهـم نبـود.    Sهاي  باکتري

هاي ترانسفرم شـده بـا    یک مولکول حد واسط در نظر گرفته شده بنابراین باکتري DNAرض مسئله و اینکه بنابراین با ف

DNA توانند  تواند باعث القائ سنتز کپسول شوند و در نتیجه این دانشمندان به اشتباه می میDNA   را به عنوان مـاده

انجام شد چیزي کـه باعـث    T2که برروي باکتریوفاژ  )1952توارثی ثابت در نظر بگیرند. در آزمایشات هر شی و چیسل (

مـاده تـوارثی    RNAهاي متوالی بود.  اندار در نسلي نشDNAبه عنوان ماده توارثی لقب بگیرد انتقال  DNAشده که 

هاي بعدي وجود داشـته   تواند در نسل نشاندار نمی DNAهاي متوالی منتقل شود و  بین نسل  RNAباشد. بنابراین باید 

مـاده   RNAمـاده تـوارثی ثابـت نیسـت و بایـد       DNAباشد بنابراین هر شیء و چیس این نتیجه را خواهند گرفت که 

 توارثی ثابت باشد.

دقیقه طول بکشد  40نوکلئوتید در دقیقه باشد و همانندسازي کروموزوم  100000د ایکولی  DNAاگر سرعت سنتز  •

×دقیقه 40شده باکتري در ي سنتز DNAتعداد بازهاي  540 باز خواهد بود. با توجه به اینکه فاصله هر نوکلئوتیـد از   10

نانومتر است، محیط کروموزوم (در واقع ملول کرومـوزوم برحسـب نـانومتر)     34/0آنگستروم یا  4/3نوکلئوتید مجاور خود 

 برابر است با:

/ /× × = ×5 640 10 0 34 1 36 10 ر   نانومت   

ایجـاد    DNAهـاي تخریبـی و    ها ممانعت فضائی بـین آنـزیم   ها و ساختمان متراکم نوکلئوزوم به دلیل وجود هیستون •

 شود. ماند و تخریب نمی ها دور می از دسترس این آنزیم DNAشود و  می

شود و  تشکیل می 50Sو  30Sبا همکاري زیرواحدهاي  P , Aها که داراي سه جایگاه هستند،  در ریبوزوم پروکاریوت •

 به طور کامل در روي زیرواحد بزرگ قرار دارد.  Eجایگاه 

• cO شود که پـروتئین رپرسـور نتوانـد     باشد که این موتاسیون سبب می نشان دهنده موتاسیون برروي توالی اپراتور می

sIهـاي   نـد شـد. موتاسـیون   بیـان خواه  ZYAهـاي   برروي توالی اپراتور قرار گیرد و بنـابراین ژن  , I−     نیـز سـبب تولیـد

ها به طـور پیوسـته بیـان     تواند برروي توالی اپراتور قرار بگیرد و ژن شوند که در نتیجه رپرسور نمی رپرسورهاي موتانت می

 خواهند شد.

تواند به اپراتـور متصـل    دار می هیتدین tRNAدر اپران هیستیدین تنظیم منفی است یعنی پروتئین رپرسور به کمک  •
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توانـد بـه اپراتـور     ها را خاموش کند. بنابراین اگر پروتئین رپرسور داراي موتاسـیون باشـد نمـی    برداري از ژن شود و نسخه

 ماند. برداري فعال می متصل شود و بنابراین نسخه

 یک آنزیم را مطرح کردند. –فرضیه یک ژن  1964بیدل و تاتوم در سال  •

مسئول سنتز بیوتین است. با توجه به مسئله در محیط کشت حـداقل   bioسئول کاتابولیسم گالاکتوز و ژن م galژن  •

را جد کرد از طرفی بـراي اجتنـاب از انتخـاب     +gal (Transductant)باید گالاکتوز اضافه شود تا بتوان ترانسدوکتنت 

 نیز بتوانند رشد کرده و انتخاب شوند. +bioاقد هاي ف إهیم تا لکنی در محیط کشت بیوتین قرار می +bioهاي  لکنی

 به درستی انجام نشود. PCRهاي غیر هدف هیبرید شده و  اگر طول پرایمرها بسیار بلند باشد، امکان دارد با توالی •

اي به یک جفت پرایمر نیاز است، یکـی   دو رشته DNA، باید توالی پرایمر مشخص باشد. براي هر DNAبراي تکثیر  •

 است. DNAاز جنس  PCRه و رهبر و یکی هم براي رشته پیرو پرایمر در براي رشت

 شرط داشتن پرایمر مناسب، تکثیر کرد.  طور همزمان به را به DNAتوان چند نمونه  می •

رود. بـراي ایـن کـار از یـک      کار می  منظور جابجایی یک ژن روي یک کورموزوم به به insitu hyvridizationروش  •

تـوان مکـان هیبریـد شـدن آن را      کنند. کاوشگر به توالی مکمل خود متصل شده و سپس می ستفاده میکاوشگر نشاندار ا

 Fluorescence)گـر کننـده روش هیبریدسـازي را     تعیین کرد. اگر کاوشگر را با رنـگ فلورسـانت نشـان     DNAروي 

insitu hybridization) FISH نامند. می 

• In situ hybridization کـار   ر جا، براي جایایی یک ژن با توالی خاص در روي یک کرومـوزوم بـه  یا هیبریدسازي د

دار  اند تک رشته کرده و سپس با پروب نشـان  هاي متافازي را که روي لام ثابت شده شود. در این روش کروموزوم برده می

 کنند. هیبرید می

 است. (NER)به علت نقص در سیستم ترمیمی به روش حذف نوکلئوتیدي  XPبیماري  •

کـه بـه علـت موتاسـیون      باشد. زمانی هاي محدودالاثر می بر اثر فعالیت آنزیم DNA (RFLP)چند شکلی در قطعات  •

 شود. جایگاه شناسایی این آنزیم تغییر کند، جایگاه برش تغییر کرده و در قطعات بریده شده چند شکلی دیده یم

ناقص   بارز: در غالبیت iو نسبت به  (codominance)نسبت به هم، هم بارزند  BIو  AIهاي  هاي خونی آلل در گروه •

فنوتیپ حالتی است بین فنوتیپ دو آلل بارز در حالت هموژیگونی هر کدام. در حالی که در هـم بـارزي هـر دو فنوتیـپ     

 دهند. خود را در حالت هتروزیگوت نشان می



     مکمل ژنتیک  »114«
 
 

 

گذاري شده و هیبریـد   ، ژنوم دو گونه مشابه با رنگ فلورسانس نشانهGenomic Insitu Hybridizationدر روش  •

 ها مشابه باشند. دهند که توالی شوند هیبرید شدن تنها در نقاطی رخ می می

براي مطالعه ناحیه سانترومر بـه کـار    C-bandingرود.  کار می  براي تعیین مکان ژن روي کروموزوم به FISHروش  •

 رود. می

هـاي   هاي دیگر هیبرید شده و توالیDNAدار شده با  نشان DNAیک  DNA- DNA Hybridizationدر روش  •

است، زیرا هر چـه تشـابه بیشـتري      DNAي میزان تشابه دو  دهنده شوند. مقایسه پایداري دمایی نشان تکراري حذف می

 وجود داشته باشند، دماي بیشتري براي ذوب لازم است.

 SSCP (Single Stranded Conformation Polymorphism)تکنیک  •

 دهد. شود و تشخیص قطعی موتاسیون را انجام می ها استفاده می گري موتاسیون براي غربال •

شود و بعد روي ژل پلی آکریل  تکثیر و سپس توسط حرارت تک رشته می PCRوسیله  موردنظر به DNAابتدا قطعه  •

گیرنـد،   ه به دلیل نوکلئوتیدهاي موجود، شکل فضایی خاصی به خود میتک رشت DNAهاي  شود. مولکول آمید برده می

 تواند شکل قضایی را تغییر داده و حرکت غیر طبیعی در الکتروفورز ایجاد کند. بنابراین تغییر حتی یک نوکلئوتید هم می

• Real-time PCR  براي بررسی کمی محصولات حاصل ازPCR شود. در هر سیکل استفاده می 

 رود. هم براي جایابی یک ژن روي یک کروموزوم به کار می FISHروش  •

 گردد. مربوط به هر پرایمر اضافه می OH′−3نوکلئوتید جدید انتهاي  •

مانـده و رشـته    صـورت قـدیمی بـاقی    به DNAهاي  باشد. یعنی یکی از رشته صورت نیمه حفاظتی می همانندسازي به •

DNA شود. از آنجا که هر کروماتید حاوي یک  جاد میجدید در مقابل آن ایDNA اي است. بنـابراین یکـی از    دو رشته

 دار است. قدیمی و دیگري رشته جدید و نشان DNAهاي این  رشته

یی که قـرار اسـت تـوالی آن    DNAاست. در این روش  shotgunهاي بسیار مهم در تعیین توالی روش  یکی از روش •

شـوند. سـپس    کلون می M13شود و آنگاه قطعات حاصل در یک پلاسمید یا فاژ  سته میطور تصادفی شک مشخص شود به

برابـر مقـدار اولیـه برسـد و سـپس       10-5شود تا میزان آن بـه   همانندسازي از محل اتصال این قطعات به حامل آغاز می

 شود. منطبق میها توسط کامپیوتر بر هم  تعیین توالی صورت گرفته و همپوشانی

یـا   probeرود. در ایـن روش از یـک    براي جایابی یک ژن روي کروموزوم به کار می in situ hybridizationروش  •
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دار کننـد، روش   را با رنگ فلورسـانت نشـان   probeشود که مکمل توالی موردنظر است. اگر  دار استفاده می کاوشگر نشان

توان مکان این تـوالی یـا ژن را    دار با توالی موردنظر، می نشان probeرید شدن شود. با هیب نامیده می FISHکار رفته  به

 روي کروموزوم پیدا کرد.

• RFLP  یاRestriction Fragment Length polymorphism  ایجاد پلی مورفیسم یا چند شکلی در قطعـات ،

DNA هـاي   در افراد مختلف و حتی در کروموزومشود. این قطعات  هاي اندونوکلئاز ایجاد می است که بر اثر فعالیت آنزیم

 همولوگ یک فرد، یکسان نیست.

هـاي   کننـد، همـه مولکـول    ها برحسب بار الکتریکی خود به سمت قطب مخالف حرکت مـی  در ژل الکتروفورز، مولکول •

DNA کنند، پس بـار الکتریکـی اسـاس جـدا کـردن قطعـات        بار منفی داشته و همگی به سمت قطب مثبت حرکت می

DNA کنند. تر حرکت می تر سریع هاي کوچک از هم نیست، اساس جداسازي شکل و اندازه قطعات است. مولکول 

یـا کاوشـگر کـه مکمـل      probeاست. در این روش از یـک   DNAهاي تعیین توالی  روش ساترن بلات، یکی از روش •

 باشد. دار می و نشان DNAشود که از جنس  موردنظر است استفاده می DNAقطعه 

هـا از روش   و براي شناسایی پـروتئین  RNAدار از جنس  ها از روش نورترن بلات و پروب نشانRNAاي شناسایی بر •

 شود. دار استفاده می وسترن بلات و آنتی بادي منوکلونال نشان

• RFLP (Restriction fragment length polymorphism) ها از تفـاوت   تکنیکی است که در آن براي بررسی

شود. براساس این روش مشخص شده که طـول   هاي محدودالاثر استفاده می توسط آنزیم DNAت بریده شده اندازه قطعا

تـوان بـا ایـن روش، بـه      هاي همولوگ یک فرد با هم متفاوت است. می قطعات حاصل در افراد مختلف و حتی در کروموزو

 هاي افراد مختلف پی برد. تفاوت ژن

تـوان بـه کمـک آنهـا      کار رفته در آن بسیار پلی مورف بـوده و مـی   اي بهاست که پرایمره PCRنوعی  RAPDروش  •

 ها را مشخص کرد. دست آمده از ژنوم موجودات را با هم مقایسه کرد و تنوع و قرابت گونه قطعات به

 ىود. کار می ، هیبریدسازي در جا با رنگ فلورسنت است و براي یافتن محل ژن روي کروموزوم بهFISHروش  •

• C-bandign رود. کار می آمیزي ناحیه سانترومر و سایر نواحی داراي هتروکروماتین به براي رنگ 

فرد هتروزیگوت دو خط، اما اگر آللی داراي جایگـاه   RFLPفرد هموزیگوت باید یک خط دیده شود و در  RFLPدر  •

 یابد. هاي محدودالاثر باشد، تعداد خطوط براي آن آلل افزایش می برش براي آنزیم
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رود. بـراي ایـن کـار، از یـک      کـار مـی   منظور جایابی یک ژن روي یک کروموزوم به به insitu hybridizationروش  •

 کنند. دار استفاده می نشان (probe)کاوشگر 

تعیـین کـرد. اگـر     DNAتوان مکـان هیبریـد شـدن آن را روي     کاوشگر به توالی مکمل خود متصل شده و سپس می •

 fluorescence insitu hybridization (FISH)گر کننده روش هیبریدسازي را  نکاوشگر را با رنگ فلورسانت نشا

 نامند. می

 شامل مراحل زیر است: PCRهر سیکل  •

1 (DNA Denaturation  واسرشت شدن)DNA درجه حرارت دستگاه را تا :(C°95   اي  برنـد تـا دو رشـته    بـالا مـی

DNA .از هم باز شوند  

2 (primer annealing  (اتصال پرایمر): دماي دستگاه را تاc°60 آورند تا پرایمر به  پایین میDNA .متصل شود  

3 (DNA extension  گسترش)DNA    یا پلیمریزاسیون: نوکلئوتیدها براساس توالی رشته الگو، پشت سـر هـم قـرار (

  گیرند. می

از آن  PCRاسـت کـه در    Taq polymeraseدماي مناسـب بـراي فعالیـت     C°72است.  C°95دماي واسرشتی  •

 تواند فعال باشد. نیز می C°95شود و تا دماي  استفاده می

ترونی عضـلانی  شـود. در بیمـاري دیس ـ   تـایی زیـادي دیـده مـی     3هاي ژنتیکی در انسان، تکرارهـاي   در بعضی بیماري •

تر خـود   میوتونیک هم دیده شده که هر چه تعداد این تکرارها بیشتر باشد، بیماري شدت بیشتري دارد و در سنین پایین

 .(anticipation)دهد  را نشان می

 

  توالی تکراري        بیماري

  CGG    شکننده xسندرم 

  CAG      هانتیتگتون

  CTG دیسترونی عضلانی میوتونیک

دار در زمـان نیـاز آن رخ    طور که از نامش مشخص است، غیرتصادفی اسـت جهـش جهـت    همان دار وقوع جهش جهت •

 دهد و هدف آن فقط افزایش یا فقط کاهش فرآورده ژن نیست. می

ي آسیب دیده یا باز آسیب دیده حـذف   ي اولیگونوکلئوتیدي شامل ناحیه ، مجموعهExcision Repairهاي  در روش •
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 DNAشود و در نهایت لیگاز قطعه جدیـد را بـه    پر می Iپلی مراز  DNAوسیله آنزیم  بهشده و فضاي خالی ایجاد شده 

 چسباند. می

 DNAنیاز است، نـه   IIIمراز  پلی DNAو بعضی زیرواحدهاي  Vو  IVمراز  پلی DNAبه  SOSدر روش ترمیمی  •

 .Iمراز  پلی

حل اسید آمینه ششم، اسـید آمینـه والـین بـه جـاي اسـید گلوتامیـک        ، در مβدر کم خونی داسی شکل، در زنجیره  •

گیـرد. بنـابراین سـاختار     نشیند، در این جهش، به جاي یک اسید آمینه غیرقطبی، یک اسید آمینـه قطبـی قـرار مـی     می

 پروتئین دستخوش یک تغییر بزرگ شده و عملکرد آن مانند قبل نیست.

• ReCBCD یک آنزیم اگزونوکلئاز در باکتري E.coli زیـر   3منظور ترمیم در آن وجود دارد. این آنـزیم از   است که به

داراي  RecBشـود. زیـرا واحـد     نامیده مـی  RecBcDتشکیل شده و به همین علت  RecDو  RecCو  RecBواحد 

′فعالیت هلیکازي  ′→3 داراي فعالیـت   RecDو زیـر واحـد    chiتوانـایی تشـخیص    RecCو نولکئازي، زیـر واحـد    5

′هلیکازي  ′→5  باشد. می 3

• Chi  شامل توالیGCTGGTGG′ ′5 یابد که به علت تغییر موقعیت  کاهش می chiاست. فعالیت اگزونوکلئازي در  3

 باشد. می RecBنوکلئاز زیر واحد 

دهد و میزان نزدیکـی دو گونـه و    ت زمان را نشان میها با گذش ساعت مولکولی تکامل میزان ثابت انباشته شدن جهش •

 کند. ها زرا مشخص می یا زمان اشتقاق گونه

هـاي لازم   ها هستند که در آنها موکوپلی ساکاریدها به علت کمبود یکی از آنـزیم  موکوپلی ساکاریدوز گروهی از بیماري •

ین نوع این بیماري است و الگوي توارثی آن مغلـوب  شوند. سندرم هورلر شدیدتر ها جمع می ها در لیزوزوم براي تجزیه آن

 اتوزومی است.

−Lهـا بـه علـت نقـص در آنـزیم       در بیماران مبتلا به این سندرم، درماتان سولفات و هپاران سولفات در لیزوزوم • −α 

 شود. ایدرونیداز ذخیره می

 هاي موکوپلی ساکاریدوز: هاي از بیماري مثال •

ورلر: مغلوب اتوزومیسندرم ه  

X سندرم هانتر: مغلوب وابسته به    
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 شود. ها سورشارژ نامیده می هاي ناشی از پر شدن بیش از حد سلول بیماري •

شوند و بالا دست جهش همچنان  هاي تغییر چارچوب از کدون ایست نابالغ در پایین دست جهش ایجاد می اکثر جهش •

 شود. صحیح خوانده می

فـرآورده را بـه    non-synonymousدهـد امـا جهـش     پپتید حاصل از ژن را تغییر نمی پلی synonymousجهش  •

 کند. محصولی دیگر تبدیل می

 شود نه خود آن. موجب از دست رفتن عملکرد فرآورده ژنی می Loss of functionجهش  •

تواننـد   هـا مـی   هـش شـوند. ایـن ج   تایی ایجاد می3هایی هستند که در اثر تغییر تکرارهاي  هاي دینامیک، جهش جهش •

تـري   شوند، یعنی بیماري در سن پایین می anticipationي  موجب شدیدتر شدن بیماري شوند گاهی نیز موجب پدیده

 کند. بروز می

نباشند) وارد ژن شده و قالـب خوانـدن را    3یک یا تعدادي نوکلئوتید (که ضریبی از عدد  Insertionalهاي  در جهش •

 دهند. تغییر می

یک باز پروینی به باز پورینی دیگر و یا باز پیریمدینی به باز پیریمدینی دیگـري تبـدیل    transitionنوع در جهش از  •

 شود. نامیده می Transversionشود. تبدیل یک باز پورینی به باز پیریمیدینی یا بالعکس جهش  می

دهد و ممکن است باعث  غییر میهاي ویژه براي اسپلایسینگ اینترون را ت ، جهشی است که توالیSplice siteجهش  •

 حفظ اینترون و تولید یک پروتئین غیرطبیعی شود.

دهد و میزان نزدیکـی دو گونـه و    ها با گذشت زمان را نشان می ساعت مولکولی تکامل میزان ثابت انباشته شدن جهش •

 کند. ها را مشخص می یا زمان اشتیاق گونه

 xتایی زیادي دیده شده است. مثال: سندرم 3هاي  رند که در آنها تکرارهاي ژنتیکی در انسان وجود دا بعضی از بیماري •

 در ناحیه تنظیمی ژن زیاد تکرار شده است. CGGشکننده که توالی 

 ژن زیاد تکرار شده. codingدر ناحیه  CAGهانتینگتون که توالی  •

 ژن زیاد تکرار شده 3′در انتهاي  CTGدیستروفی عضلانی میوتونیک که توالی  •

شود. در صـورتی کـه بـاز پـورین توسـط       هایی است که در آن یک باز جایگزین باز دیگر می اي، جهش هاي نقطه جهش •

اي را ترانزیشن و در صورتی کـه بـاز پـورین یـا      پورین و باز پیریمیدین توسط پیریمیدین جایگزین شود، این جهش نقطه
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 گویند. جهش را ترانسورشن میپیریمیدین و یا برعکس جایگزین شود 

هاي ژنتیکـی   شود که ممکن است باعث بروز بیماري جهش یا موتاسیون نامیده می  تغییر دایمی در ترادف نوکلئوتیدها، •

هاي بعدي منتقل شـده و مانـدگار گـردد. لـذا فراینـد       تواند به نسل گردد. و جهشی که در طول همانندسازي رخ دهد می

proof reading  درDNa  مرازها باید با دقت صورت گیرد. در ژنوم  پلیE.coli    9−به افزاي افزوده شـدن هـر 1010 10 

/گیرد. با توجه به این که طول کروموزوم  نوکلئوتید، فقط یک مورد درج باز اشتباه صورت می E.coli× 64 6 جفت باز  10

 گیرد. همانندسازي، یک مورد درجه اشتباه صورت می 10000ا ت 1000توان گفت که از  است. بنابراین می

رسد ولی صحت همانندسازي  می 810تا  610مرازها به ازاي هر  پلی DNAنشان داده است که  in vitroارزیابی دقیق  •

اسـت. در جانـداران مختلـف بـه      DNAهاي تعمیـر   سیستمبا زهم از این میزان بیشتر است که این به علت  E.coliدر 

شود. این صدمات ممکـن اسـت در اثـر عوامـل داخلـی یـا        دلیل بزرگ بودن اندازه ژنوم، صدمات گوناگونی به آن وارد می

 خارجی اعمال شود. این صدمات ممکن است باعث جهش شوند.

هسـتند. چنانچـه    SOSهـاي   یابنـد ژن  مـی  افـزایش  DNAمهمترین و بزرگترین گروه ژنـی کـه در اثـر آسـیب بـه       •

شـود. در   اي دورتر شروع مـی  همانندسازي به یک دیمر تیمین برخورد کند، همانندسازي در آن ناحیه متوقف و در فاصله

ترتیـب تبـادل رشـته و تـرمیم از نـوع       تواند به آن متصل شـود و بـدین   می recAشود که  اي ایجاد می این صورت ناحیه

 uMUd, cکنند  کننده را کد می اندونوکلئازهاي هضم Uvr, A, B, Cهاي سیستم  شود. از پروتئین می نوترکیبی انجام

یک هلیکاز  UvrDشوند.  روشن می RecA  کنند و یا واسطه هاي موردنیاز براي جهش مستعد خطا را ایجاد می پروتئین

 کند. را کد می

ي ژنومی در مقیاس یک نوکلئوتید یـا بیشـتر    از مادهیا حذفی جهشی است که باعث حذف مقداري  deletionجهش  •

دهد.  شود اما فنوتیپ را تحت تأثیر قرار نمی یا خوش جهشی است که سبب تغییر در  ژنوتیپ می silentشود. جهش  می

هاي حذفی یا افزودنی است که میزان حـذف یـا اضـافه شـدن در آن      یا تغییر قالب نوعی از جهش Frameshiftجهش 

شـود.   نوکلئوتید نباشد. در صورتی که حذف یا اضافه شدن مضربی از سه نوکلوتید باشـد قالـب عـوض نمـی     3 مضربی از

شـود و منجـر بـه ایجـاد      جهشی است که باعث ایجاد یک کدون پایـان خـتم زودرس رونویسـی مـی     nonsenseجهش 

 شود. محصولات کوچکتر از اندازه اصلی می

ضعیت هتروزیگوت فعالیت پروتئین خود را از دسـت بدهـد جهـش منفـی     یافته در و جهشی که طی آن یک ژن جهش •
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 دهند. هایی هستند که در حالت هتروزیگوت خود را نشان می هاي غالب جهش شود. جهش غالب نامیده می

صـورت   هـا بـه   شـود و بعضـی ژن   ها ایجـاد مـی   مروزیگوت با زیگوت ناقص، حالتی است که در اثر انتقال ژن در باکتري •

 آیند. د در میدیپلوئی

• Enhancerشـوند و بـه نـدرت در     هـا مـی   هـا در یوکـاریوت   هاي افزاینده موجب تقویت و تشدید بیـان ژن  ها یا توالی

توانند در فرودست یا فرادست ژن قرار بیگرند و قادرند از فواصـل دور   هاي افزاینده می شوند.  توالی ها یافت می پروکاریوت

 ها در بیان انتخابی ژن نیز نقش دارند. ژن اثر بگذارند. همچنین این توالی حتی بیش از هزار نوکلئوتید روي

شـود. امـا جهشـی کـه      اپراتور جایگاه کنترل منفی ژن است و در صورت اتصال مهارکننده به آن، اپـرون خـاموش مـی    •

ژن آن  3ره روشـن بـوده و   طوري که دیگر مهارکننده نتواند به اپراتور متصل شود، اپرون هموا موجب تغییر اپراتور شود به

 شود. نمایش داده می COشوند. اپراتور در این صورت به صورت  همواره بیان می

یعنی اثر  transیعنی اپراتور روي همان اپرونی مؤثر است که با آن روي یک رشته قرار گرفته باشد و حالت  cisحالت  •

 کند. عمل می cisصورت  پراتور بهروي اپبرون بر روي رشته همولوگ، ا

ها این توانایی را دارند که خود را قیچی کرده، بلند شده و در جاي دیگري از ژنوم قـرار بگیرنـد کـه ایـن      ترانس پوزون •

دهنـد. ایـن آنـزیم توسـط خـود تـرانس پـوزون کـد          انجام می transposaseعمل قیچی کردن را توسط آنزیمی به نام 

گــذارد (روش  اي از خــود در مکــان قبلــی بــر جــاي نمــی جــایی، تــرانس پــوزون نســخه ابــهشــود. در ایــن روش ج مــی

Nonreplicative شـود.   ) اغلب اوقات، ترانس پوزون همانندسازي کرده و نسخه جدید به مکان دیگري از ژنوم وارد مـی

 )Replicative(روش 

به این بسـتگی دارد کـه در کـدام قسـمت از     زایی آنها  شوند. بیماري ها سبب جهش یا مرگ نمی همیشه ترانس پوزون •

 ترند. ها براي آنها مناسبHot spotژنوم وارد شوند ولی 

بیوتیـک در تـرانس    ها، یک ژنی براي سنتز ترانس پـوزاز وجـود دارد. ژن مقاومـت در برابـر آنتـی     ISدر ناحیه مرکزي  •

بیوتیـک توسـط دو    ی، ژن مقاومـت در برابـر آنتـی   هاي باکتریای هاي باکتریایی وجود دارد. در واقع در ترانس پوزون پوزون

 احاطه شده است. ISعنصر 

 هستند. Transposable elementsها همان  ترانس پوزون •

پـذیر   صـورت برگشـت   گذاري ژنومی به الگوي مناسب متیله شدن متکی است که موجـب غیرفعـال شـدن ژن بـه     نقش •
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شود. متیله شدن اختصاصی ژن است و  سیدن از پدر یا مادر میباشد و موجب تفاوت در بروز یک ژن براساس به ارث ر می

 وسیله اندونوکلئازهاي محدودالاثر انجام شود. تواند به براي تکوین چنین ضروري است و می

• IS ها(Insertion sequences) ها هستند.  اولین عناصر متحرك شناخته شده در باکتريIsترین عناصـر   ها کوچک

هاي تکراري معکوس  ي یک ژن ترانسپوزاز و دو توالی تکراري در دو طرف این ژن بوده که این توالیاند و تنها دارا متحرك

 شوند. ها دیده نمی ها در یوکاریوتISو مکمل یکدیگرند. 

 وجود ندارد. O3و  O2و دو اپراتور فرعی با نام  O1یک اپراتور اصلی با نام  Lacدر ایران  •

ها رونویسیو  هم زمانی رونویسی و ترجمه است. از آن جایی که در یوکاریوت attenuationیکی از ضروریات مکانیسم  •

ها که ایـن هـم زمـانی را دارنـد،      کند بلکه در پروکاریوت ها عمل نمی تجرمه غیر هم زمان است این سیستم در یوکاریوت

 ست.فعال ا

مـانع کاتابولیسـم سـایر قنـدها      cAMPي  که گلوکز به میزان کافی در باکتوري موجود باشد، گلوکز به واسـطه  زمانی •

 شود. شود که به این مکانیسم منع کاتابولیک گفته می می

• sI شود،  ون میهاي اپر کند که شدیداً به اپراتور وصل شده و مانع بیان ژن پروتئینی راکد می 

• Y صورت  آز است و اگر به ي پرمه ژن کدکنندهY+ شـود چـون    باشد یعنی بیان شده و در نتیجه لاکتوز وارد سلول می

 شود. آز موجب ورود لاکتوز به سلول می پرمه

بـوده، بنـابراین بیـان نشـده و لاکتـوز هـم تجزیـه         −Zصـورت   ي بتاگالاکتوزیداز (لاکتاز) است اگر به کدکننده Zژن  •

 شود. نمی

 – trans و هـم   Cis-actingهستند اما عوامل رونویسـی هـم    Cis-actingعناصر تنظیم کننده واقع در پروموتور  •

acting .هستند 

 توانند بیش از یک پروموتور داشته باشند. ها می هاي یوکاریوت ژن •

 دهد. هی خاص روي می فقط در ژن Alternative splicingپدیده  •

شـود. القـا کننـده     گر است که در صورت اتصال رپرسور به اپراتور، اپرون خاموش مـی  ، رپرسور یا سرکوبIمحصول ژن  •

باشد) با اتصال به رپرسور موجـب تغییـر سـاختمانی آن شـده و رپرسـور از اپراتـور جـدا         (که در اپرون لاکتوز، لاکتوز می

 شود. می
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شود که لاکتوز قادر به اتصال به آن نیست و رپرسـور از اپراتـور جـدا نشـده و در      موجب تولید رپرسوري می SIجهش  •

 نتیجه اپرون دیگر القاپذیر نخواهد بود.

دانـیم کــه تنهــا در   در رونویســی، هــم زمـانی رونویســی و ترجمــه از ضـروریات اســت. مــی   attenuationدر پدیـده   •

 ها نقش ندارد. ها، پس این پدیده در رونویسی یوکاریوت ها این هم زمانی وجود دارد نه در یوکاریوت یوتپروکار

هـا   کنـد، توسـط مهارکننـده    (ناحیه کنترل لوکوس) از طریق افزایش بیان ژن مربوطه آن را کنتـرل مـی   LCRناحیه  •

 کنند. تین را براي رونویسی آماده میشود که کروما هایی شناسایی می شود بلکه توسط پروتئین شناسایی نمی

 شوند. وصل می DNAهاي انگشت روي از عوامل رونویسی هستند که به شیار بزرگ  پروتئین •

• Enhancer هاي ژن است نه از عواملی که به  از توالیDNA شوند. متصل می 

 شود. سازي یا کاهش بیان یک ژن در تمام سطوح بیان ژن می سبب خاموش siRNAروش  •

آز  براي تجزیه لاکتوز و تولید آلولاکتوز، گالاکتوزید پرمـه  (lacZ)گالاکتوزیداز  β−ن لک داراي سه ژن ساختمانی اپرا •

(LacY)  براي وورد لاکتوز به داخل سلول، تیوگالاکتوزید ترانس استیلاز(LacA)     براي تغییـر و دفـع گالاکتوزیـدهاي

Lac(Pیک پروموتور وسیله  سمی این سه ژن به تحت هر دو نـوع کنتـرل منفـی و     LACشوند. بیان اپران  رونویسی می (

e(Pو از طریق پروموتور مربوطه  Iاز ژن تنظیمی  Lacگر  مثبت قرار دارد. سرکوب گـر داراي   شود. این سرکوب بیان می (

O)یک اپراتور اصلی  O)و دو اپراتور فرعـی   LacPدر داخل  1( باشـد.در   مـی  Iداخـل ژن   O3و  Laczدر داخـل ژن   2(

باشند. زیر  می s30و  s70  ،s50ترتیب  ها ضرایب رسوب ریبوزوم کامل، زیر واحد بزرگ و زیر واحد کوچک به پروکاریوت

و  5SrRNAهـاي   پروتئین مختلف و زیـر واحـد بـزرگ داراي مولکـول     21و  16SrRNAواحد کوچک داراي مولکول 

23SrRNA  گ و زیـر واحـد   ها ضرایب رسوب ریبوزوم کامـل، زیـر واحـد بـزر     پروتئین مختلف است. در یوکاریوت 36و

پـروتئین   34و حـدود   18SrRNAباشـند. زیـر واحـد کوچـک داراي مولکـول       می 40Sو  80S ،60Sترتیب  کوچک به

پـروتئین مختلـف    50و حـدود   25SrRNAو  rRNA 5S ،5/8SrRNAهـاي   مختلف زیر واحد بزرگ داراي مولکول

 است.

• DNA : T A C′ ′− −5  رمزگذار  3

• )CUA′ ′− −5 :یا)  3 AUC′ ′− −3  )mRNAکدون (روي  5

• : U AG′ ′− −5  )tRNAآنتی کدون (حلقه آنتی کدون در  3
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 شود. جفت می Uبا  Aوجود ندارد و  Tها، RNAدانیم که در  می •

شود که تغییـري در   در جهش هم معنی یا مترادف، کدون یک اسید آمینه به کدون دیگر همان اسید آمینه تبدیل می •

اي در نوکلئوتید سوم. این جهش علامتی نـداردو غیرقابـل جسـتجو یـا      گردد. مثل جهش نقطه آن اسید آمینه ایجاد نمی

 خاموش است.

 تعداد اسیدهاي آمینه = •

 باشد. هر اسید آمینه داراي یک رمز (کدون) با سه نوکلئوتید می •

سنتتاز اختصاصـی دارنـد کـه هـر      tRNA –ها یک آمینو اسیل  ینه طبیعی موجود در پروتئیناسید آم 20هر یک از  •

(صـرف هـر    ATP، به یک مولکول tRNAسنتتاز مسؤل شناسایی یک اسید آمینه است. اتصال اسید آمینه به مولکول 

یوکاریوت در مرحلـه  پروکاریوت و  EF – TU. GTPکمپلکس  GTPپیوند پر انرژي) نیاز دارد. هم چنین یک مولکول 

 باشد. سازي مورد نیاز می طویل

هـاي   شـود، در کـدون   ها، مترادف گفتـه مـی   براي اکثر اسیدهاي آمینه، بیش از یک کدون وجود دارد که به این کدون •

 codon"مترادف معمولاً حرف سوم متغیر و دو حرف اول ثابت است. به اختصاص یافتن چند کدون به یک اسید آمینه 

degeneracy" دهد. بر این اسـاس، بیشـتر    ها را تغییر می شود که اثرات جهش گفته میtRNA   کـدون   3یـا   2هـا بـا

 wobble theoryتواند چند کدون مترادف را شناسایی کند که به ایـن نظریـه،    می tRNAبرهمکنش دارند. یعنی یک 

 شود. گفته می wobble conceptیا 

ها توالی نوکلئوتیدي غنی از پورین وجود دارد که مکمل توالی غنـی از پیریمیـدین در    پروکاریوت mRNA 5′در سر  •

اسـت، محـل اتصـال     Gاز زیر واحد کوچک ریبوزوم است. این توالی پلی پـورینی کـه غنـی از بـاز      rRNA 16s 3′سر 

 شود. دالگارنو نامیده می –شاین  براي سنتز پروتئین است و توالی mRNAریبوزوم به 

هـا   هاي مربوط به یک اسید آمینه ممکن است از یک تا شش متغیر باشد. کدون ها تکراري هستند و تعداد کدون کدون •

 کدون در تمامی موجودات زنده یکسان است. 64و مفهوم تمامی 

تراکی بـا نوکلئوتیـد کـدون بعـدي و قبـل      ها سه نوکلئوتید پشت سر هم قرار دارد و نوکلئوتید یک کدون، اش در کدون •

 خود ندارد.

هـاي   ها و ژن هاي مونو سیسترونی در یوکاریوت کند. ژن است یک پلی پپتید را کد می DNAسیسترون، توالی از یک  •

  وزن زنجیره پلی پپتیدي
 وزن متوسط یک اسید آمینه
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 (P)هاي پلی سیسترونی، تحت کنترل یک پروموتـور   شوند. رونویسی ژن ها دیده می پلی سیسترونی بیشتر در پروکاریوت

 باشد. مستقل می mRNAدارد ولی ترجمه هر توالی سیسترونی در مولکول قرار 

شـوند. در واقـع بـه     داراي نیمه عمر کوتاه (حدود دقیقه) بوده و هرگز پردازش نمی mRNAها مولکول  در پروکاریوت •

د پروتئین مـورد در  ها براي ترجمه و تولی دلیل انجام رونویسی و ترجمه در یک محل، قبل از اتمام رونویسی، این مولکول

ها، در ابتداي هر قطعه کدکننده پروتئین خاص توالی مورد نیاز براي تجرمـه مسـتقل هـر قطعـه وجـود دارد.       پروکاریوت

شـوند   هایی تنظیمی به آنهـا مـی   باشند باعث اتصال پروتئین هاي تنظیمی که شامل اواپراتور و توالی فعال کننده می توالی

 رار دارند.ق  DNAکه در قسمت ابتداي 

سازي و خاتمه است. در مرحله شروع  ها شامل مرحله شروع، طویل مراحل سنتز پروتئین بر روي ریبوزوم در پروکاریوت •

هـم پیوسـتن دو زیـر واحـد کوچـک و       مانع به IF-3شوند.  ریبوزوم متصل می 30sواحد  IF-3و  IF-1دو فاکتور شروع 

به ایـن   tRNA، زیر واحد کوچک مانع از اتصال آمینواسیل Aل به جایگاه با اتصا IF-1شود. فاکتور  بزرگ ریبوزومی می

پروکـاریوتی اسـت مکمـل تـوالی غنـی از       mRNAمولکـول   5′گردد. توالی شـاین دالگـارنو کـه در انتهـاي      جایگاه می

با جفت شدن این دو توالی با یکدیگر است.  30sدر زیر واحد  16srRNAنوکلئوتیدهاي پیریمیدینی در انتهاي مولکول 

بـا اتصـال بـه فرممیـل      GTP.IF – 2گیرد. دیمـر   قرار می 30sدر موقعیت صحیح بر روي زیر واحد  mRNAمولکول 

هر سـه فـاکتور    IF-2متصل به  GTPدهد. با هیدرولیز  انتقال می 30sزیر واحد  Pآن را به جایگاه  tRNA –متیونین 

و  30sبـه زیـر واحـد     s50آزاد شده تا امکان اضافه شدن زیر واحد  iPو  GDPبه همراه  IF-3و  IF-2و  IF-1شروع 

 ایجاد کمپلکس شروع کامل فراهم شود.

ده یابد. این مرحلـه هماننـد افـزوده ش ـ    اتصال می Aبه جایگاه  tRNA –سازي، مولکول آمینو اسیل  در مرحله طویل •

 EFاز  IF – 2.GTPباشد با این تفاوت که به جاي  در مرحله شروع می Pبه جایگاه  tRNA –مولکول فرمیل متیونیل 

– TU.GTP شود و مولکول آمینو اسیل  استفاده می– tRNA  به جایگاهA  شود و  تحویل داده میEF – TU.GDP 

 EF TU.GDP –در کمـپلکس   GTPیـا   GDPجـاي   عالیت مجـدد نیـاز بـه جابـه    شود. براي ف آزاد می iPبه همراه 

توسـط ترانسـلوکاز یـا     mRNAجایی ریبوزوم در طـول رشـته    شود. جابه تسهیل می EF-TSباشد که توسط فاکتور  می

 پذیرد. صورت می EF – Gفاکتور 

) یکـی از  UAGو  UAAهـاي   (مسـئول شناسـایی کـدون    RF – 1در مرحله خاتمه، یکی از دو فکـاتور آزادسـازي    •

هـم   RF – 3دهنـد فـاکتور    هاي خاتمه را شناسایی کرده و فعالیت پپتدیل ترانسفرازي را به هیدرولازي تغییر می کدون
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 کند. را تقویت می RF-2و  RF-1اتصال یافته و اثرات  GTPچنین به 

در هنگام رونویسی تنها از روي یکـی  باشد که  می DNAهر اسید آمینه داراي یک رمز سه نوکلئوتیدي بر روي رشته  •

، سـه قالـب   DNAگیرد. بنابراین براي هر رشته  اي رونویسی و در نتیجه ترجمه صورت می دو رشته DNAهاي  از رشته

 خواندن و براي دو رشته، شش قالب خواندن و جود دارد.

tRNAجفت شدن باز انتهاي  • mRNAوع بـاز در انتهـاي   (آنتی کدون) با بیش از یک ن ′5 یـا   wobbleي  پدیـده  ′3

» دژنرسـی کـدون  «شود. در واقع براي هر اسید آمینه چند کدون اختصاص یافته کـه بـه    تئوري جایگاه لغزنده نامیده می

 ها است. معروف است و حسن آن کاهش اثرات موتاسیون

 RNAترتیـب توسـط    وجـود دارد کـه بـه    IIIو  IIو  Iهـاي   کـلاس کلاس ژنی بـه نـام    3ها  در یوکاریوت »4«گزینه  •

 شوند. رونویسی می IIIو  IIو    Iپلیمرازهاي 

جفـت   10نوکلئوتید یا  10از نقطه آغاز رونویسی قرار گرفته یعنی حدود  -10ها در ناحیه  پروکایوت  pribnowجعبه  •

 باز از نقطه آغاز رونویسی فاصله دارد.

)زیر واحد  6ها شامل  ر پروکاریوتپلیمراز د RNAآنزیم  • W)′α ββ σ2 .است 

 است نه هر دو رشته. DNAها رونویسی از یک رشته  اولین مرحله بیان ژن در یوکاریوت •

 spliceیـا   splice siteشـود کـه    مـی هـاي دو نوکلئوتیـدي دیـده     اینترون یوکاریوتی توالی 3′و  5′در دو انتهاي  •

junction شود که فرآیند پیـرایش   نامیده می(splicing)     شـود.   در ایـن نـواحی انجـام مـیSplice site    5′در سـر 

 باشد. می AGآن توالی  3′و در سر  GUاینترون توالی 

پلی  RNAاست. زمانی که  (opened)و باز شده  (closed)ساختمان فضایی بسته  پلی مراز داراي دو RNAآنزیم  •

اي ناحیـه   دو رشته DNAآورد،  اش را از وضعیت بسته به حالت باز شده در می مراز متصل به پروموتور، ساختمان فضایی

 شود. شود و حباب رونویسی تشکیل می از هم باز می 18bpپروموتور به اندازه 

صـحیح و   1شود نه تغییر کیفیت فرآورده، پس گزینه  ر ناحیه پروموتور، موجب تغییر میزان رونویسی میوقوع جهش د •

شـود و   موجب کـاهش رونویسـی مـی    silencerموجب افزایش رونویسی و  Enhancerباشد. توالی  اشتباه می 2گزینه 

 دهد. رخداد جهش عملکرد آنها را تغییر می

• (Small nuclear RNAs)snRNAs ا یRNA  اي در فرآینـد پیـرایش    هاي کوچـک هسـته(splicing)   کـه در
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ها غنی از باز اوراسیل هسـتند و بـه همـین دلیـل بـا      snRNAگیرد، شرکت دارند.  هاي یوکاریوت انجام می هسته سلول

uشـوند.   نشان داده می uحرف  ,u , u ,u ,u6 5 3 2 لکس در تشـکیل کمـپلکس اسپلایسـوزوم و پیـرایش بـه کمـک کمـپ        1

 شود. ها مستقل از این کمپلکس انجام می اسپیلاسیووم شرکت دارند. فرآیند پیرایش در پروکاریوت

′قطبیت دارد ودر جهت  mRNAسنتز رشته  • ′←3 صـورت زیـر نامگـذاري     بـه  DNAگیرد. در رشـته   صورت می 5

′) رشته الگو یا غیر کدکننده با جهت 1شوند.  می ′←5 ′) رشته غیر الگو یا کدکننده جهت 2و  3 ′←3 که تـوالی آن   5

است. با این تفاوت که به جاي تیمین حاوي باز یوراسیل و به جاي قند داکسی ریبوز  RNAمشابه نوکلئوتیدي رونوشت 

 حاوي قند ریبوز است.

)نوکلئوتیدي  ها عمدتاً در دو انتها داراي توالی دي اینترون • )GU′5  و( ) AG′3     هستند کـه محـل اسپیلایسـینگ را

 کنند. مشخص می

w′αهاي  پلی مراز پروکاریوت از شش زیر واحد با نام RNAهولوآنزیم  • ββ σ2 شود. زیر واحد  تشکیل میσ   مسـئول

ت آنزیم به پروموتور و شناسایی پروموتور است. زیر واحدهاي دیگر با یکدیگر تشکیل هسته پلیمرازي آنزیم را داده و هدای

 را دارند. RNAقابلیت سنتز 

هـا، نظیـر باکتریوفـاژ     ویـروس  RNAاسـت کـه در برخـی     RNAپلی مراز وابسته به  RNAرپلیکاز،   RNAآنزیم  •

Ecoli ی مثل ویروس آنفولانزا وجود دارد. این آنزیم از روي الگـوي  هاي یوکاریوت و برخی ویروسRNA  تولیـد ،RNA 

ویـروس اختصاصـی اسـت و مولکـول       RNAعنوان الگو نیست. ایـن آنـزیم بـراي     به DNAکند و قادر به استفاده از  می

RNA کند. میزبان را همانندسازي نمی 

هاي غیر تکراري هسـتند کـه    ها اغلب شامل توالی ارد. ژنژن وجود د 25000تا  20000در ژنوم هاپلوئید انسان حدود  •

هـاي   ها، توالی هاي کدکننده پروتئین ها در لابلاي توالی شوند. برخلاف پروکاریوت درصد ژنوم را شامل می 5/1تا  1/1تنها 

ظیمـی در بیـان   ها نقـش تن  هاي موجود در اطراف ژن غیر کدکننده اینترونی وجود دارند. به علاوه بخشش مهمی از توالی

درصد ژنوم با بیـان ژن مـرتبط اسـت پـس همیشـه       30ها، حدود   هاي مرتبط با ژن ها را دارند. یا درنظر گرفتن توالی ژن

 تعیین کرد. DNAتوان توالی پروتئین را از توالی  نمی

• Ligase دهد، یعنی با ایجاد پیوند فسـفودي اسـتر بـین     عمل چسبباندن را انجام میOH′−3  ئphosphate′−5 

 کند. شکاف ایجاد شده را ترمیم می
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 دهد. و باز کردن دو رشته را انجام می DNAهلیکاز عمل باز کردن مارپیچ  •

 دهند نه پیوند. هاي اندونوکلئاز محدودالاثر عمل برش را انجام می آنزیم •

 DNAنشینند و با چـرخش   نوکلئوتیدي می 9روي توالی  DNaAهاي  ها، پروتئین در شروع همانندسازي پروکاریوت •

بـا مصـرف    DnaBشود و سپس  اي از هم باز می دو رشته DNAنوکلئوتیدي  13دور آنها و وارد آمدن فشار روي توالی 

ATP  و گسستن پیوندهاي هیدروژنی دو رشتهDNA  را از هم باز کرده وDnaA زند. را نیز پس می 

 گیرد. صورت می DnaAازي توسط شناسایی مبدأ همانندس •

 کند. پلی مراز مشخص می DNAجهت همانندسازي را نیز  •

کـه   یابد که نوکلئوتیدهاي مورد نیاز در محیط وجود داشته باشـند. در صـورتی   تا زمانی ادامه می DNAهمانندسازي  •

یابـد   یدها نیازي نباشد ادامـه مـی  که به دیگر نوکلئوت در محیط وجود داشته باشد، همانندسازي تنها تا زمانی dTTPتنها 

 شود. اما در صورت نیاز به یکی از دیگر از نوکلئوتیدها این پروسه متوقف می

 باشد: صورت شکل زیر می جهت همانندسازي در یک چنگال همانندسازي به •

  

  
 5′ -ریبوز (یعنی جایگاه فاقد پورین یا پیریمیدین)، حاوي واحد داکسی  APیک جایگاه  DNAدر سیستم تعمیري  •

(تجزیه پیونـد فسـفودي    APاندونوکلئاز   فسفات است که این واحد قندي و احتمالاً چند نوکلئوتید مجاور توسط آنزیم -

 شود. استر) برداشته شده و سپس جایگاه آسیب توسط آنزیم اگزونوکلئاز تجزیه می

اسـت.   MutHو  Mutl,  Mutsهاي این مسیر  ترین پروتئین ته شدهشناخدر فرآیند تعمیر جفت بازهاي ناهمخوان،  •

شود. کمـپلکس مـذکور    تشکیل کمپلکس داده و به جفت بازهاي ناهمخوان متصل می Mutlبا پروتئین  Mutsپروتئین 

دارد  ATPبرسد. این حرکت که نیاز به هیدرولیز  GATCدر طول آن حرکت کرده تا به توالی  DNAپس از اتصال به 

 و جهته است.د

هـاي   ، اتصال گروهDNAصدماتی همچون دیمرهاي سیکلو بوتان پیریمیدین، صدمات توري، اتصال کووالان دو رشته  •
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اي دارند با روش استخراج نوکلئوتید  شیمیایی حجیم مثل بنزوپیرن به بازها که تأثیر زیادي روي ساختار مارپیچ دو رشته

با هم بر هم کنش داده و مجموعـه   UvrCو  UvrBو  UvrAهاي  دا محصول ژنشوند. به این گونه که در ابت تعمیر می

اسـت.    DNAکنند که عملکرد آن ایجاد برش در دو طرف جایگـاه آسـیب    ایجاد می  ABCآنزیمی با نام اکسی نوکلئاز 

متصـل   DNAطـور غیـر اختصاصـی بـه      کمپلکسـی تشـکیل داده و بـه    UVrBو یک کپی از  UVrAابتدا دو کپی از 

حـاکی از آسـیب آن برسـد. حـرك بـه       DNAحرکت کرده تا به تغییر ساختار  DNAشوند. این کمپلکس در طول  می

ATP  نیاز دارد. زمانی که مجموعهUVrA B2 شـکند و   شود مجموعه حاصل جایگاه آسیب را از دو طرف می متصل می

 یابد. روند ترمیم ادامه می

• DNA  پلی مرازIII یم اصلی در فرآیند سنتز آنزDNA صحیح و  1هاي پروکاریوتی)، بنابراین گزینه  است (در سلول

 Iپلی مـراز   DNAشود نه  سنتز می IIIپلی مراز   DNAي رهبر و الگو توسط  ناصحیح است چون هر دو رشته 3گزینه 

نیـز نادرسـت اسـت زیـرا      4زینـه  نیز نادرسـت اسـت. گ   3شود پس گزینه  ها نیز توسط لیگاز انجام می عمل اتصال رشته

DNA  پلی مرازIII کند، حذف  هاي والدي را هضم نمی رشتهDNA    آسیب دیـده توسـطDNA    پلـی مـرازI   صـورت

 گیرد. می

 DNAهـاي   گیـري آنـزیم   یوندهاي اختصاصی بین نوکلئوتیدهاي مکمل و نیز توانـایی غلـط    به دلیل برقراري  •

نوکلئوتید، در  810تا  610بالایی برخوردار است. با این وجود به ازاي حدود هر  پلیمراز، همانندسازي ژنوم بر صحت نستباً

شود کـه توانـایی برقـراري     در رشته جدید وارد می (Mismatch)حین همانندسازي یک نوکلئوتید اشتباه یا ناهمخوان 

شود.  می DNAید موجود در رشته قدیمی را نداشته و منجر به تغییر در ساختمان پیوندهاي هیدروژنی صحیح با نوکلوت

باید داراي سیسـتمی بـراي تغییـر      اند، سلول با توجه به این که دو نوکلئوتید ناهمخوان، هر دو جزء نوکلئوتیدهاي طبیعی

کـه   ا از رشته جدید بردارد. در صورتیباشد که بتواند رشته قدسی را از رشته جدید تشخیص داده و نوکلئوتید ناهمخوان ر

چنین سیستمی وجود نداشته باشد، ممکن است نوکلئوتید موجود در رشته قدیمی برداشته شده و در اثـر جـایگزینی بـا    

هاي متیـل   تمایز بین رشته قدیمی و جدید وابسته به گروه Ecoliیک نوکلئوتید دیگر، منجر به جهش گردد. در باکتري 

هـاي   آدنین متیلاز) آدنین موجود در تـوالی  – Dam )DNAاست. که آنزیمی با نام  (A)ازهاي آدنین موجود بر روي ب

GATC  را در موقعیتN6 کند. این نوع متیلاسیون طبیعی اثـري در برقـراري پیونـد طبیعـی بـا نوکلئوتیـد        متیله می

 زا نیست. مکمل نداشته و در نتیجه جهش



 » 129«   مکمل ژنتیک
  

 
باشد، جهت همانندسازي آنها نیز باید خلاف جهت هـم باشـد.    خلاف هم می DNAبه این که جهت دو رشته با توجه  •

طـور ممتـد سـاخته     شود این است که با حرکت چنگال همانندسازي، هر دو رشـته بـه   اي که در این جا مطرح می مسئله

′ها در جهت  شود یعنی یکی از رشته می ′←5 3←′ه دیگر در جهت و رشت 3 در حالی کـه چنـین اتفـاقی مقـایر بـا       5

 پلی مرازهاي شناخته شده بر روي زمین بوده و در این سیاره امکانپذیر نیست. DNAهاي  ویژگی

 دهند. پس: ، چون هر دو صفت غالب را بروز میAaو  AAهاي  فراوانی صفت غالب، یعنی فراوانی ژنوتیپ •

AA Aa p pq
p q q p

+ = +
+ = ⇒ = −

2

1 1
 

دارنـد. بـراي     x، فراوانی ژنوتیپی در آقایان برابر با فراوانی آللی است چون مردن تنها یـک  xدر مورد صفات وابسته به  •

qنیز  cباشد، فراوانی آلل  09/0مثال اگر فراوانی مردان کوررنگ  /=0 ردان ، فراوانی زنان کوررنگ برابر با توان دوم م ـ09

 کوررنگ است:

q /=2 0 0081 

 اند، پس: نفر از آنها کوررنگ 200تا  5600نفري، نیمی از افراد مرد هستند یعنی  11200در این جمعیت  •

cq x= ⇒ =/ فراوانی  =
200 0 035600  

p q p q / /+ = ⇒ = − = − =1 1 1 0 03 0 97  
C c( )χ χ pq اوانی زنان هتروزیگوتفر  / / / % /= = × × = =2 2 0 97 0 03 0 058 5 8   

 توان نوشت: آللی است، می 3که  ABOباشد، بنابراین در سیستم  می 11هاي یک ژن در یک جمعیت برابر  آلل •

A B O+ + =1 

 بنابراین:

/ B / B /+ + = ⇒ =0 2 0 5 1 0 3  

 چنین داریم که: هم

(A B O) AA BB OO AB AO BO+ + = ⇒ + + + + + =2 1 2 2 2 1 

 برابر است با مجموع فراوانی این افراد یعنی: Bهستند، پس فراوانی گروه خونی  Bداراي گروه خونی  BO , BBاد افر

BB BO ( / ) / / / / , , ,+ = + × × = ⇒ × =22 0 3 2 0 3 0 5 0 39 0 39 1000000 390000 

راوانـی  باشـد. ف  مـی  qبرابر با  aشود و فراوانی ژن  نشان داده می q2که با  aa، یعنی فراوانی ژنوتیپ aفراوانی فنوتیپ  •

 باشد. می aنیز همان فراوانی ژن  aگامت 
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 باشد: می 1هاي یک ژن برابر با عدد  واینبرگ، مجموع آلل –دانیم که در جامعه با تعادل هاردي  می

p q
q / q /

+ =

= ⇒ =2

1
0 49 0 7  

p q p / / A+ = ⇒ = − = ⇒1 1 0 7 0 3  فراوانی آلل

Aیا فراوانی گامت         

آلـل بـه میـزان      دهد و موجب کاهش فراوانـی یـک   هاي کوچک روي می نتیکی در اثر عوامل اتفاقی در جمعیترانش ژ •

رسد. بنابراین رانش ژنتیکی موجـب   شود و بدین صورت فراوانی آلل دیگر به حداکثر می حداقل و گاهی حذف آن آلل می

دهد. این نیـرو، مسـتقل از انتخـاب     پایین رخ می هاي کوچک با تنوع ژنتیکی شود و در جمعیت ها می افزایش هموزیگوت

 کند. طبیعی عمل می

شـود، امـا مهـاجرت بـه درون      ازدواج خویشاوندي موجب کاهش تنوع ژنتیکی و کاهش فراوانی افراد هتروزیگـوت مـی   •

 در جمعیت شده و موجب افزایش تنوع ژنتیکی و در نتیجه افـزایش  (Gene flow)هاي جدید  جمعیت موجب ورود آلل

 شود. ها می فراوانی هتروزیگوت

شـود، گـاهی    گفتـه مـی   Genetic Driftبه تغییرات تصادفی در فراوانی آللی در اثر عوامل اتفاقی، رانش ژنتیکـی بـا    •

گردد. پس باید جمعیت کوچک و تنـوع در آن پـایین    رسد و گاهی نیز از جمعیت حذف می فراوانی یک آلل به حداقل می

 باشد.

 تواند مانع رانش شود. شود، می هاي جدید می معیت چون باعث ورود آللمهاجرت به درون ج •

 Mفراوانی آلل گروه خونی  •

M فراوانی آلل
M (MN )+

=

1
2  

ک شود که خصوصاً در جوامع کوچک فراوانـی ی ـ  دریفت یا رانش ژنتیکی، به تغییرات تصادفی در فراوانی آللی گفته می •

شـود.   رساند و موجب افزایش فراوانی آلل دیگر به حداکثر یا ثابت شدن آن در جمعیت می آلل را به حداقل یا به صفر می

 شود. بنابراین رانش ژنتیکی موجب کاهش تنوع و افزایش تعداد افراد هموزیگوت می

qاگر فراوانی دو آلل ژن اول را با  • ,p1  ٪50صورت مساوي بودن فراوانی دو آلـل، فراوانـی هـر کـدام      نشان دهیم، در 1

 باشد. می

  فراوانی گروه خونی  فراوانی گروه خونی

  تعداد کل افراد جمعیت
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p q % /= = =1 1 50 0 5  

qاگر فراوانی دو آلل ژن دوم را با  ,p2   باشد: می ٪50نشان دهیم، فراوانی این دو نیز همان  2

p q /= =2 2 0 5  

ولفراوانی افراد هتروزیگوت براي ژن ا p q / / /= = × × =1 12 2 0 5 0 5 0 5  

فراوانی افراد هتروزیگون براي ژن دوم p q / / /= = × × =2 22 2 0 5 0 5 0 5  

براي این که افراد در هر دو لوکوس هتروزیگوت باشند (هتروزیگوت دوبل) طبق قانون احتمـالات، احتمـال هتروزیگـوت    

  اند: شود چون از هم مستقل هاي متفاوت در هم ضرب می بودن در لوکوس

/ / /× =0 5 0 5 0 25  

کند  زایی مگس سرکه فعال بوده است. مضاعف شدگی در مگس سرکه ایجاد چشم بار می وارونگی پاراسانتریک در گونه •

 )Xکروموزوم  16A(مضاعف شدن منطقه 

هـا و   گونـه هـا، زمـان اشـتقاق     توان جد مشترك، قرابـت گونـه   ها می هاي گونه ها و تفاوت در فیلوژنی با بررسی شباهت •

 مسیرهاي تکاملی را مشخص کرد.

هـاي   شوند. در انسـان کرومـوزوم   جایی رابرت سونین، دو کرومزوم آکروسانتریک شرکت کرده و بهم متصل می در جابه •

)هاي گروه  آکروسانتریک شامل کروموزوم ), , D15 14 )و گروه  13 ), G22 جایی، سـانترومر   جابهباشند. در این نوع  می 21

شود. بازوي کوتاه هـر دو کرومـوزوم اولیـه     دو کروموزوم آکروسانتریک با هم ممزوج شده و یک کروموزوم جدید ایجاد می

جـایی   گوینـد. حـاملان جابـه    جایی را امتزاج سـانترومري مـی   جایی تحلیل رفته، به همین دلیل این نوع جابه در این جابه

 46هـا وجـود دارد. فـرد مبـتلا داراي      عی دارند، امـا خطـر داشـتن فرزنـدان نامتعـادل در آن     روبرت سونین فنوتیپی طبی

 جایی روبرت سونین (کروموزوم مادري) و دیگري سالم است. ها داراي جابه کروموزوم است. که یکی از آن

د. در والـد حامـل ایـن    جایی رابرتسونی در یکی از والـدین خـود هسـتن    از افراد مبتلا به سندرم داون، حاصل جابه 4٪ •

متصل شده و در کاریوتایپ ایـن   14به بازوي بلند کروموزوم دیگري مثال کروموزوم  21جایی، بازوي بلند کروموزوم  جابه

طبیعی و یک کرومـزوم ترانسـلوکه    14کروموزوم  1طبیعی،  21کرومزوم  1شود. چون داراي  کروموزوم دیده می 45فرد 

ها قرار نداشته، فنوتیپ افراد حامل، طبیعی اسـت. اگـر    وي بازوهاي کوتاه این کروموزومهاي مهمی ر شده است. چون ژن

جایی رابرت سونی باشد و با یـک گامـت طبیعـی     طبیعی و این کروموزوم حامل جابه 21گامت فرد داراي یک کروموزوم 

دارد و بـه سـندرم داون مبـتلا     21وم کپی از بازوي بلنـد کرومـز   3کروموزوم است اما  46لقاح یابد، فرزند در کاریوتایپ 
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 شود. می

انـد کـه بـه     هاي دیگرند مبتلا به سندرم داون موزائیـک  تا در سلول 47ها و  کروموزوم در برخی سلول 46افراد که داراي 

  ها در اولین تقسیمات میتوزي بعد از تشکیل زیگوت است. علت عدم تفرق صحیح کروموزوم

شـوند کـه    هاي نوترکیبی ایجـاد مـی   اي وارونه شده، گامت وقوع کراسینگ اور در قطعهدر افراد حامل وارونگی، پس از  •

هاي نوترکیـب غیرطبیعـی    داراي حذف یا مضاعف شدن قطعه و یا داراي دو سانترومر یا فاقد سانترومر هستند، این گامت

اند. البتـه شـانس تولیـد     رکیبی شدهتوان گفت که موجب کاهش نوت ها می بوده و قدرت بقا ندارند، پس با از بین رفتن آن

 هاي سالم نیز هست. گامت

هـا و   شوند: پارالوگ ها به دو دسته تقسیم می اند. همولوگ هایی که از جد مشترکی مشتق شده باشند، همولوگ مولکول •

 ها در یک گونه وجود دارند و عملکرد متفاوتی با هم دارند. ها. پارالوگ ارتولوگ

  زایی را نشان دهند. توانند روند گونه اند ولی داراي عملکرد مشابهی هستند پس می هاي مختلف گونهبه   ها متعلق ارتولوگ

هاي همولوگ در هنگام میوز در گندم آلوهگزاپلوئید با هـم جفـت شـوند و از جفـت      شود کروموزوم موجب می pHژن  •

 کند. می جا جلوگیري هاي هومیولوگ و در نتیجه کراسینگ اورهاي نابه شدن کروموزوم

از  ٪4. امـا حـدود   21اند یعنـی همـان تـري زومـی کرومـوزوم       کروموزومی 47افراد مبتلا به سندرم داون، افراد  95٪ •

 باشد. می» جایی رابرت سونی جابه«ها ناشی از  کروموزوم دارند و بیماري آن 46مبتلایان به این سندرم 

هـا حاصـل اتصـال     هـاي آن  باشد و یکی از کرومـوزوم  روموزوم میک 45یکی از والدین این افراد در کاریوتایپ خود داراي 

  شود. است و بنابراین یک کروموزوم کمتر شمارش می 14و  21  بازوهاي بلند دو کروموزوم

جایی رابرت سونی قرار گیـرد و ایـن    عادي به همراه این کروموزوم حامل به جابه 21اگر درگامت این افراد یک کروموزوم 

  شود. دارد و به سندرم داون مبتلا می 21کپی از کروموزوم  3مت طبیعی ؟؟؟ فرزند حاصله گامت با یک گا

شوند که داراي حذف یا  هاي نوترکیبی ایجاد می در افراد حامل وارونگی، اگر هنگام میوز، کراسینگ اور رخ دهد، گامت •

هاي سالم نیز وجـود دارد. امـا چـون     جاد گامتمضاعف شدگی و یا داراي دو سانترومر یا فاقد سانترومراند. البته شانس ای

 شوند. ها موجب کاهش کراسینگ اور و نوترکیبی می توان گفت وارونگی هاي نوترکیب قدرت بقا ندارند، می اکثر گامت

اند، اگر ناشی از یک سلول تخـم باشـد، موزائیسـم و     ها متفاوت حضور دو یا چند دودمان سلولی که در تعداد کروموزوم •

 شود. یا چند سلول تخم باشد، میکسوپلوئیدي نامیده می 2شی از اگر نا
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 در آنیوپلوئیدي، مضرب صحیح از سطح پایه کروموزومی وجود ندارد. •

به صورت قدیمی بـاقی مانـده و رشـته     DNAهاي  باشد. یعنی یکی از رشته همانندسازي به صورت نیمه حفاظتی می •

DNA ا که هر کروماتید حاوي یـک  شود. از آنج جدید در مقابل آن ایجاد میDNA      دو رشـته اسـت. بنـابراین یکـی از

 دار است. قدیمی و دیگري جدید و نشان DNAهاي این  رشته

هسـتند.   xxباشند، در حالی که زنان به صورت  می xyمردان در کاریوتیپ خود داراي دو کروموزوم جنسی به صورت  •

شود. بنابراین اگـر عـدم جـدایی در     می xxxxو در زنان به صورت   xxyy، این ژنوتیپ در مردان به صورت Sدر مرحله 

 xباشند و در صورت لقاح با یک اسپرم طبیعی ( می xxهاي حاصل به صورت  هاي مادري رخ دهد، تمام تخمک کروموزوم

بـه  هـاي حاصـل    هاي پـدري رخ دهـد، اسـپرم    خواهد شد. اما اگر عدم جدایی در کروموزوم xxyو یا  xxx) زیگوت yیا 

خواهـد   xyy , xxy , xxxشوند که در صورت لقاح با یک تخمک طبیعی زیگوت به صـورت   می yy , xy , xxصورت 

 xyyتوان به این نتیجه رسید که تنها زمانی که زیگوت یـا فـرد حاصـله داراي ژنوتیـپ      شد. پس با یک مقایسه ساده می

 است.هاي پدري رخ داده  درصد عدم جدایی در کروموزوم 100باشد، 

هـا   برد. اما در مواردي هر دو کروموزوم یا بخشی از آن معمولاً هر فرد یک کروموزوم از مادر و یکی را از پدر به ارث می •

زومی تک والـدي کرومـوزوم    گویند. به عنوان مثال دي رسند به این حالت دي زومی تک والدي می از یک والد به ارث می

رسند موجب بروز سندرم آنجملن و هنگامی که از مادر به ارث برسند سندرم پرادر هنگامی که هر دو از پدر به ارث ب 15

 کنند. ویلی را ایجاد می

جـایی   هایی هستند که داراي دو سانترومر هستند. از علل شایع این پدیـده جابـه   سانتریک کروموزوم هاي دي کروموزوم •

گیـرد، واژگـونی    خـارج از محـدوده سـانترومر صـورت مـی      هایی کـه در  رابرتسونین و واژگونی پاراسانتریک است. واژگونی

 سانتریک است. هاي آسانتریک و دي شود نتیجه تبادل ژنتیکی در منطقه واژگون شده کروموزم پاراسانتریک نامیده می

گویند کـه وقـوع کراسـینگ اور در ایـن منطقـه تولیـد        سانتریک می اگر واژگونی شامل سانترومر شود به آن واژگونی پري

  اند. هاي داراي کمبود بوده و یا مضاعف شده سانتریک نخواهد کرد، ولی نیمی از کروموزوم هاي آسانتریک و دي روموزومک

جایی رابرتسیونین دو کرومزوم آکروسانتریک دخالت دارند که در قسمت سانترومر در هم ادغام شـده و بازوهـاي    در جابه

  کند. جایی در انسان ایجاد سندرم داون می ین جابهدهند. ا کوچک هتروکروماتین خود را از دست می

) paracentric2وارونگی در یک طرف سانترومر (پاراسـانتریک   -1به دو صورت وجود دارد:  (inversions)وارونگی  •

 ).Pericentricوارونگی شامل سانترومر (پري سانتریک 
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ها در تقسـیم میـوز بـه     اراسانتریک)، انطباق کروموزومدر فرد هتروزیگوت نسبت به وارونگی پاراسانتریک (ناقل وارونگی پ

میـوز، بـین دو کرومـزوم سـیناپس برقـرار       Iشود. در منطقـه پروفـاز    هاي مشابه با هم جفت می اي است که قسمت گونه

  شود. می

 ـ  سانتریک، گامت طبیعی و گامت داراي واژگونی است کـه گامـت   آسانتریک، دي  هاي حاصل از وارونگی، گامت اقی هـاي ب

  باشند. هاي داراي واژگونی یک طرفه می هاي طبیعی و گامت مانده تنها گامت

هاي حاصل شامل گامت طبیعـی، گامـت داراي واژگـونی و گامـت داراي مضـاعف       سانتریک، گامت در حالت وارونگی پري

  رود. شدگی و حذف شدگی است. گامت داراي مضافع شدگی و حذف شدگی، گامتی ناهنجار است و از بین می

گویند، که خصوصاً در جوامـع   دهد رانش ژنتیکی می به تغییرات تصادفی در فراوانی آللی که بر اثر عوامل اتفاقی رخ می •

شود و گاهی فراوانی یک آلل را به حداقل و فراوانی دیگـر را بـه    کوچک موجب حذف یک آلل و ثابت شدن آلل دیگر می

چنـین ایـن نیـرو     شود. هـم  ها می نوع ژنتیکی و افزایش تعداد هموزیگوترساند. رانش ژنتیکی موجب کاهش ت حداکثر می

 کند. مستقل از انتخاب طبیعی عمل می

ها در یک جمعیت به شرطی که به آن نیرو وارد نشود، از نسلی بـه نسـل    طبق قانون هاردي وینبرگ، فراوانی آللی آلل •

ل وینبرگ را به هم بزند عبارت اسـت از جهـش، مهـاجرت،    ماند. نیروهایی که ممکن است تعداد هارد دیگر ثابت باقی می

تواند عوامـل مـؤثري در    انتخاب طبیعی، گرایش میتوز و رانش ژنی. علاوه بر این اندازه جمعیت و آمیزش تصادفی نیز می

 تعادل و عدم تعادل باشند.

 شرایط قانون تعادل شامل:

نظـر کـرد و    تـوان از نوسـانات فراوانـی آللـی صـرف      د میکه جمعیت بزرگ باش جمعیت خیلی بزرگ باشد: در صورتی -1

  باشد.  نوسانات در جمعیت محسوس نمی

هاي فـامیلی یـا    ها تصادفی باشد: یعنی ازدواج مستقل از فنوتیپ و ژنوتیپ صورت گیرد مثلاً ازدواج ها و ازدواج آمیزش -2

  آمیزش گیاهان خود بارور انجام نگیرد.

  معیت مطرح نباشد.جهش، مهاجرت و گزینش در ج -3

  ها وجود نداشته باشد. آمیزش یا ازدواج در بین افراد هم نسل صورت گیرد: یعنی هم پوشانی بین نسل -4

  دهد که افراد مهاجر داراي ژنوتیپ خاص باشند. مهاجرت زمانی اهمیت خود را نشان می
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+فراوانی افراد هتروزیگوت  ×

1
  زیگوت مغلوب = فراوانی ژن مغلوبفراوانی افراد همو 2

q q ( pq)= +2 1 22  
 

  : ACEXFD n =   )A(جد مشترك  6

  : BCEXFD n =   )B(جد مشترك  6

 

nF ( ) F ( ) ( ) ( ) ( )− − −= ⇒ = + = + =1 6 1 6 1 5 51 1 1 1 1 1
2 2 2 2 2 16  

  

• p pq=  فراوانی افراد طبیعی 2+

• pq=  اد ناخالصفراوانی افر 2

( )p q p q+ = ⇒ = −1 1 1  

p pq q p pq q ( )+ + = ⇒ + = −2 2 2 22 1 2 1 2  

pq فراوانی افراد حامل در بین افراد طبیعی ( q)q q
pq p ( q)( q) q

−
= = =

+ − + +2
2 2 1 2

2 1 1 1  

طوري کـه خطـاي نمونـه     شود. به رانش یا دریفت ژنتیکی به علت این که جوامع از نظر اندازه محدود هستند ایجاد می •

طور دائم تحت این فرآیند است که به خاطر اشتباهاتی  عنوان مثال ویروس آنفولانزا به گردد. به سبب تغییر فراوانی آن می

 دهند. باشد که در طی همانندسازي اسید نوکلئیک رخ می می

p)در تعادل هاري واینبرگ با فرمول  • q) p pq q+ = + +2 2 =pکه در آن  22 موزیگـوت)،  (فراوانـی ه  AAفراوانی  2

q= =pq(فراوانی هموزیگوت)،  aaفراوانی  2 (فراوانی هتروزیگوت) یک بررسـی سـاده بـراي نشـان دادن      Aaفراوانی  2

 تعادل بودن و یا نبودن یک جمعیت این است که فرمول زیر برقرار شود.

( pq) p q=2 2 22 4  

Aa pq aa q AA p= = =2 22  
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مضاعف شده و در جهت عکس قـرار گرفتـه اسـت. ایـن گونـه       (EF)اي از کروموزوم  شود، قطعه همانطور که مشاهده می

 :duplicationشود. انواع  نامیده می Reverse tandem duplicationمضاعف شدن 

ABCDEFGH                ABCDEFEFGH         Tandem Duplication 

                                      ABCDEFEFEGH       Reverse Duplication 

                                      ABCDEFGHEF          Displace Duplication 
• Translocation قرار گرفتن آن قطعه روي کروموزوم غیرهولوگ. اگراي از کروموزوم و  جایی): جدا شدن قطعه (جابه 

شـود   نامیده می Reciprocalجایی  جا کنند، جابه جایی دو طرفه باشد، یعنی هر دو کروموزوم قطعاتی را با هم جابه جابه

جـایی یـک طرفـه     جایی رابرت سونی که نوعی جابـه  شود، مثل جابه نامیده می Nonreciprocalو اگر دو طرفه نباشد، 

هاي غیرهمولوگ است و در کروموزوم نشان داده شده قطعه روي همـان کرومـوزوم    جایی بین کروموزوم است. چون جابه

 قرار گرفته.

• Inversion اي دوبـاره بـه    درجـه  180اي از کروموزوم به علت شکست جدا شده و بعـد از چـرخش    (واژگونی): قطعه

انترومر باشد، پـري سـنتریک و اگـر فاقـد آن باشـد، پاراسـنتریک       چسبد. اگر قطعه وارونه شده داراي س همان قسمت می

تواند وارونگی باشد، چون ابتدا قطعه مضاعف شـده و سـپس چرخیـده، امـا در وارونگـی،       شود. پاسخ سؤال نمی نامیده می

 شود. قطعه مضاعف نمی

 XXصـورت   در بـه ) اسـت، چـون مـا   Y(کروماتیدهاي کروموزوم  Yهاي  ، حاصل جدا نشدن کروموزومXXYسندر:  •

هـاي   پـدر، ماننـد سـایر میوزهـا بایـد کرومـوزوم       Iاست، پس این جدا نشدن در اسپرماتوژنز اتفاق افتاده است. در میـوز  

باید کروماتیدهاي خواهري از هم جـدا شـوند و اگـر     II. در میوز Y  و Xهاي  همولوگ از هم جدا شوند یعنی کروموزوم
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نشوند و با هم وارد یک گامت شوند، از لقاح این گامت با یک گامت ماده طبیعـی،  از هم جدا  Yکروماتیدهاي کروموزوم 

 باشد. می XYYصورت  شود که به سلول تخمی ایجاد می

بـه    موجب ایجـاد ایزوکرومـوزوم    اگر هنگام جدایی کروماتیدها، سانترومر به جاي تقسیم طولی، از عرض شکسته شود، •

 شود. جاي کروماتید می

  اندازه با اطلاعات ژنتیکی یکسان دارند. شوند که دو بازوي هم هایی ایجاد می کستگی سانترومر، کروموزومدر این نوع ش

Inversion اي روي همان قسمت  درجه 180اي از کروموزوم به علت شکست جدا شده و بعد از چرخش  (واژگونی): قطه

  چسبد. از کروموزوم می

د، واژگونی از نوع پري سانتریک و اگر فاقـد سـانترومر باشـد، واژگـونی از نـوع      اگر قطعه واژگون شده داراي سانترومر باش

  پاراسانتریک است.

Translocation جایی): تعویض قطعاتی از  (جابهDNA .بین دو کروموزوم غیر همولوگ  

یی کـه کـاملاً   هـا  هاي هموایولوگ اسـت، یعنـی کرومـوزوم    هاي آلوپلی پلوئید، کروموزوم ها در گونه علت ایجاد تتاوالان •

 توانند در میوز با هم جفت شوند. ها می همولوگ هم نیستند، اما این کروموزوم

هـاي   هـا یـا کرومـوزوم    وجود دارد که سبب محدود کردن جفت شـدن کرومـوزوم   phدر گندام آلوهگزاپلوئید ژنی به نام 

  شود. همولوگ خود، می

والان را تشـکیل   هاي بـی  هاي مشابه با هم جفت شده و کروموزوم هاي همولوگ در طول تولی ، کروموزومIدر پروفاز میوز 

صـورت   جـایی بـه   جـا شـود و ایـن جابـه     هاي غیـر همولـوگ جابـه    اي بین کروموزوم جایی، قطعه دهند. اگر در اثر جابه می

جـایی   ي جابـه هاي دارا جا شده باشد، کروموزوم ها داراي قطعه جابه هتروزیگوت وجود داشته باشد، یعنی یکی از همولوگ

  جا شده مثال: هاي غیر همولوگ در طول توالی جابه هاي همولوگ خود جفت شده و هم با کروموزوم هم با کروموزوم

  ABCDEF    دو توالی کرو موزومی

        MNOPQR  
  جا شده: قطعه جابه

        MNO  که باABC جا شده است. جابه  

شود در کاریوتایپ یک  به یکدیگر است که این ادغام سبب میادغام سانترومري، اتصال دو کروموزوم از محل سانترومر  •

کروموزوم بازوهاي کوتـاه خـود را از    2جایی  جایی رابرست سونی که در این جابه کروموزوم کمتر شامرش شود، مثل جابه
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 شود. وم شمارش میکروموز 45شوند و در کاریوتایپ این افراد  دست داده و بازوهاي بلندشان از محل سانترومر به هم متصل می

 شود. ها نمی دهد اما موجب کاهش تعداد کروموزوم شکست سانترومري کاریوتایپ را تغییر می •

شود که  دهند. حذف دو انتهاي کروموزوم موجب می ها را تغییر نمی وارونگی و حذف انتهاي کروموزوم، تعداد کروموزوم •

 شود. تایپ شمارش میصورت حلقوي درآید اما به هر حال در کاریو کروموزوم به

صـورت   هاي همولـوگ حـذف شـده باشـند. نـولی زومـی را بـه        نولی زومی به این معنا است که یک جفت از کروموزوم •

n −2  دهند. نمایش می 2

 تواند سوماتیک یا جنسی باشد. سـندرم ترنـر   هاي همولوگ که می مونوزومی یعنی از دست دادن یک عدد از کروموزوم •

nصورت  ها حذف شده است. مونوزومی را به در خانم xمثالی از موتوزومی است که در آن یکی از کروموزوم  −2 نمایش  1

nصورت  شوند و به دهند. در مونوزومی مضاعف دو کروموزوم غیر همولوگ حذف می می − −2 1  شود. نمایش داده می 1

شوند و در کاریوتایـپ خـود یـک     مبتلا می 21زومی  کمی از موارد، افراد مبتلا به سندرم اداون بر اثر تريبه جز درصد  •

اند. افراد مبتلا به سندرم کلاین فلتر، مردانی هستند که یک کرومـوزوم   کروموزوم 47اضافی دارند و داراي  21کروموزوم 

x  اضـافه و یـک    21ه هر دو سندرم مبـتلا باشـد، یـک کرومـوزوم     کروموزوم هستند. فردي که ب 47اضافه دارند و داراي

پاسخ سـؤال بـود، زیـرا افـراد      47ها نبود،  بین گزینه 48باشد. اگر عدد  کروموزوم می 48اضافه درد و داراي  xکروموزوم 

 اند. کروموزوم 46اند، داراي  جایی رابرت سونی مبتلا شده مبتلا به سندرم داونی که در اثر جابه

آیند، بنابراین باید کاملاً یکسان باشند و اگر تفـاوتی هـم در آنهـا     وجود می هاي یک تخمکی از یک سلول تخم بهدوقلو •

تواند مربوط بـه مراحـل    ها نمی ها از هم باشد و تفاوت شود باید در تقسیمات میتوزي آنها بعد از جدایی جنین مشاهده می

 میوزي باشد چون مراحل میوزي آنها مشترك است.

 شود، بلکه فرزندان او مبتلا هستند. جایی رابرت سونی خود فرد مبتلا به سندرم داون نمی ر صورت وقوع جابهد •

 شود. وارونگی موجب ابتلا به سندرم داون نمی •

  شود یعنی آلو هگزاپلوئید. هاي گیاه جدید از دو گونه مختلف است، از پیشوند آلو استفاده می چون کروموزوم

توانـد سـریعاً یـک     کنـد و مـی   شود، یک تغییر سیتوژنتیکی بزرگ ایجاد می ر گیاهان بیشتر دیده میپلی پلوئیدي که د •

عنوان مثال یک گیـاه تـري پلوئیـد کـه از آمیـزش یـک گیـاه         گونه جدید ایجاد کند که با والدین تفاوت بسیاري دارد. به

 شود. خود جدا می شود، نازا است و از والدین تتراپلوئید و یک گیاه دیپلوئید ایجاد می
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جایی هتروزیگـوت   شود. اگر فرد دیپلوئید براي جابه هاي غیر همولوگ تعویض می اي بین کروموزوم جایی، قطعه در جابه •

، 1طبیعی و  3کروموزوم  1اتفاق افتاده باشد، فرد داراي  11و  3هاي  جایی بین کروموزوم باشد، یعنی اگر براي مثال جابه

 شود. یک تتراوالان کروموزومی شبیه به صلیب ایجاد می Iمتافاز میوز  طبیعی نیز باشد، در 11

  جا شده باشد: جابه OPQبا  CDEي  که قطعه MNOPQو  ABCDEهاي  مثال: دو کروموزوم غیر همولوگ با توالی

  
 صورت زیر است: توالی کروموزومی در اپسرماتوژنز به •

  
  

ابتدا  RecBCDمشخص شده که آنزیمی به نام  E Coliکیبی در مدل هالیدي، مدلی است براي توضیح فرآیند نوتر •

باز کرده، سپس بـا فعالیـت نوکلئـازي خـود، بـه       chi siteاي به نام  را تا ناحیه DNAبا فعالیت هلیکازي خود، مارپیچ 

) chi siteنوکلئوتید بعد از  56ي  فاصله GCTGGTGG )′ ′5 کنـد. سـپس    در مولکول شکست ایجاد می 3′به سمت  3

پوشـاند.   خواهد به رشته دیگر تهاجم ببرد را می اي را که می به تعداد زیاد وارد شده و روي رشته RecAپروتئینی به نام 

ي تعویضـی   وارد شده موجب حرکت کراس به سمت جلو و طویل شدن قطعه ruvBو  ruvAهایی به نام  سپس مولکول

عمل قیچی کردن  ruvCشوند. در نهایت  و سپس جدا شدن کروماتیدها می (chi form)شکل صلیب  چنین ایجاد و هم

 دهد. و خاتمه همانندسازي را انجام می

 ها ضرورتاً به هم پیوسته نیستند. ، آللAssociationدر  •

• Linkage disequilibrium غیر اتفاقی رخ  طور شود که به هاي پیوسته به هم گفته می هاي لوکوس به همراهی آلل

 إهد. می

را بایـد از افـراد واجـد بیمـاري و      DNAهـاي   در مطالعات پیوستگی دسترسی به لوکس کاندید ضروري است و نمونه •
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 چنین فاقد بیماري تهیه کرد تا امکان مقایسه وجود داشته باشد. هم

هاي هیستون اسـت امـا    ترون و پروتئینها دارد. مشابه آنها فاقد این ژنوم میتوکندري شباهت زیادي به ژنوم پروکاریوت •

آور بـین   شـود چـون کراسـینگ    آور نیز در ژنوم آن دیده نمـی  شود کراسینگ هاي شبه هیستونی در آنها دیده می پروتئین

 دهد. هاي همولوگ رخ می کروموزوم

 سیستم ترمیمی در میتوکندري هنوز مشاهده نشده است. •

 شود. میهاي یکسان در میتوکندري دیده ن همیشه آلل

انـد و تـوالی اولیـه خـود را حفـظ       ها منتقـل شـده   ها بین نسل هایی هستند که بدون تغییر در طول سال ها، ژن ابر ژن •

 شوند. ها تقریباً بدون نوترکیبی به نسل بعد منتقل می اند. ابر ژن کرده

شـوند. چـون    ي ایجـاد مـی  هایی هستند که به علت جهش در ژنوم میتوکنـدر  هاي میتوکندریابی، ناهنجاري ناهنجاري •

 رسند (توارث مادري). ها از مادر به ارث می اسپرم انسان فاقد میتوکندري است این ناهنجاري

هاي مادر داراي جهش باشند، ناهنجاري در تمـام فرزنـدان وجـود خواهـد داشـت و مـادر حالـت         اگر تمام میتوکندري •

homoplasmic مادر وجود داشته و در تعدادي دیگر وجود نداشته باشد  هاي دارد. اگر جهش در تعدادي از میتوکندري

 داشته و شانس داشتن فرزند سالم را دارد. Heteroplasmicمادر حالت 

 مقایسه کاپرز گلیشن در مدت زمان طولانی و مدت زمان کوتاه: •

  

    
  



 » 141«   مکمل ژنتیک
  

 
د است. اما مجموع تـراکم  هر سلول داراي تعداد زیادي میتوکندري است و هر میتوکندري داراي چند کپی از ژنوم خو •

هاي میتوکندري در انسان و گیاهان و مخمر متفـاوت اسـت. بـه     اي است. میزان ژن تراکم ژنی هسته 1%ژنی آن حدود 

پوشانی داشته و مشـابه   هاي آن اغلب با هم هم کند، یعنی ژن علت کوچک بودن ژنوم، حداکثر استفاده را از ژنوم خود می

هاي هیسـتونی و   ها دندان پروتئین هاي تکراري در ژنوم خود است. شباهت دیگر آن یا پروکاریوت ها فاقد توالی پروکاریوت

 هاي شبه هیستونی است. وجود پروتئین

شـود میتوکنـدري بـه زبـان محـل       اي متفاوت است و گفته مـی  هسته DNAرمزهاي ژنتیکی میتوکندري با رمزهاي  •

کند. در سیتوپلاسم برخـی از انـواع    وم نوعی پروتوزوا است که از طریق کانژوگیشن تولید مثل میکند.پارامسی صحبت می

هایی هستند که با فاژهاي تولید کننده پارامایسـین   ، ذراتی با نام کایا وجود دارد که در واقع باکتري51پارامیوم مثل نژاد 

هـاي حسـاس پارامیسـیوم در     است و باعث از بین رفتن سویهپارامایسین یک فاکتور کشنده پارامیسیوم  زیستی دارند. هم

شود. هر پارامیسیوم یک هسته بزرگ و دو هسته کوچک دیپلوئید دارد. هر یک از دو هسته کوچک قبل  محیط کشت می

یـوز  کند از هشت سلول هاپلوئید حاصل، یکی باقی مانـده و مت  از آمیزش میوز انجام داده و چهار سلول هاپلوئید ایجاد می

دهـد. اگـر    رود. هر سلول پارامیسیوم در فرایند کانژوگیشن هسته کوچک خود را به دیگري مـی  کند و بقیه از بین می می

تواند مبادله شوند. ذرات کاپا بـراي فعـال    ها محتواي سیتوپلاسم هم می زمان کانژوگیشن زیاد باشد علاوه بر تبادل هسته

پارامیسیوم وجود دارد. امـا نـژاد    51و  47شود و در هر دو نژاد  رت غالب بیان میصو نیاز دارند. این ژن به kشدن به ژن 

 50%(فاقد ذره کاپا)  47(داراي ذره کاپا) با نژاد  51دارد. از آمیزش نژاد  kkاست و ژنوتیپ  kپارامیسیوم فاقد ژن  31

دهند. اگر زمان کانژوگیشن زیاد باشد، ذرات کاپا مبادله شـده و   ان میوالدي فنوتیپ کشنده را نش 51ها همانند نژاد  زاده

پارامیسـیوم اگـر زمـان     51با  32شوند. در آمیزش نژاد  ها خاصیت تولید پارامیسین را به ارث برده و کشنده می تمام زاده

1کانژوگیشن کم باشد فقط 
امایسین تولید کـرده و کشـنده خواهنـد شـد. اگـر زمـان       والدي پار 51ها همانند نژاد  زاده 4

1کانژوگیشن زیاد باشد 
 شوند. والدي کشنده می 51ها همانند نژاد  زاده 2

هـاي ایـن سیسـتم را بـا حـروف       مکانیسم تعیین جنسیت در زنبورها به یک سیستم چند آللی وابسته اسـت کـه آلـل    •

s .....,s ,s9 2 هـا را دارنـد) و بـا     صورت هاپلوئید هستند (یعنی تنها یک آلل از ین آلـل  دهند. افراد نر بارور به نمایش می 1

 کنند. تقسیم میتوز اسپرم تولید می

s,....)اما افراد نر عقیم، دیپلوئید و هموزیگوت هستند  • s s s )2 2 1 1. 
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s,....)ند صورت دیپلوئید و هتروزیگوت هست افراد ماده نیز به s ,s s )2 3 1   براي مثال: 2

s s← 2 s  ماده ←هتروزیگوت  3 s← 1 s  نر ←هموزیگوت  1 s← 1   ماده ←هتروزیگوت  2

شود. در این پدیده ژنوتیـپ   تعیین می» اثر مادري«هاي به نام  وسیله پدیده ف در نوعی حلزون آبی بهجهت گردش صد •

 کند. کند، بلکه ژنوتیپ مادر، فنوتیپ فرزندان را تعیین می فرد فنوتیپش را تعیین نمی

D آلل راست گردي :  d       پدر راست گرد                     : آلل چپ گرديdd DD× مادر چپ گرد  

بـوده   (dd)یعنی ژنوتیپ راست گرد هستند، اما چون ژنوتیپ مادر، چپ گـرد   Ddتمام فرزندان نسل اول داراي ژنوتیپ 

  پس فنوتیپ تمام آنها، چپ گرد است:

F :Dd

F F :F : DD, Dd, dd×

1

1 1 2
1 2 1
4 4 4

 

  بوده است. (Dd)یپ مادر راست گرد تمام افراد نسل دوم (با هر ژنوتیپی)، فنوتیپ راست گرد دارند، چون ژنوت

dمغلوب اسـت. ژنوتیـپ ژن ناخـالص:     xدیسترونی عضلانی دوشن، یک بیماري وابسته به  • Dx x    :ژنوتیـپ مـرد سـلم .

Dx y← 1کنید. تنها  طور که مشاهده می که در یک مثال همان باشد. در صورتی
3فرزندان مبتلا هسـتند و   4

فرزنـدان   4

 اند. سالم

y  Dχ    

d yχ  D dχ χ  dχ  
Dyχ  D Dχ χ  Dχ  

 

 آید: وجود می هاي زیر به هاي نر ترکیب هاي ماده نامتعادل با گامت در مگس سرکه در اثر ترکیب گامت •

o  xx  ها گامت  

  xxx  xماده   xoنر عقیم 

  xxy  yماده   yo←میرد  نر می

 

ماننــد  yو  xهــاي  ، زیــر ناحیــه اتوزومــال کــاذب (جــایی کــه کرومــوزومY روي ببــاوزي کوتــاه کرومــوزوم Sryژن  •
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جـا شـده و روي    آور جابـه  همین علـت ممکـن اسـت در کراسـینگ      کنند) قرار گرفته به هاي همولوگ عمل می کروموزوم

 کنند. در افراد دچار آزو اسپرمیا حذف شده است و این افراد اسپرم تولید نمی sryقرار بگیرد. ژن  Xکروموزوم 

هاي دیگري نیز در تعیین جنسیت نر وجود  نشان داد ژن sryحاوي  xxهاي ترانس ژنتیک با کاریوتایپ  آزمایش موش •

 ها قرار دارند. دارند که روي سایر کروموزوم

 xoماده است (مشابه انسان)، اما برخلاف انسـان کـه ژنوتیـپ     xxنر و با ژنوتیپ  xyبا این که مگش سرکه با ژنوتیپ  •

که در انسان فنوتیـپ نـر را دارد. در مگـش     xxyدهد و ژنوتیپ  وتیپ ماده را دارد، در مس سرکه فنوتیپ را نشان میفن

دهد. اما توجیه این مسأله این است که در مگس سرکه داشتن فنوتیپ نر هیچ ربطـی بـه    سرکه فنوتیپ ماده را نشان می

وسـیله   لازم است. تعیین جنسـیت در ایـن مگـس در درجـه اول بـه      ندارد و این کروموزوم تنها براي باروري y  کروموزوم

و یـا بیشـتر باشـد،     1شود و اگر ایـن نسـبت برابـر     هاي آتوزومی تعیین می به تعداد دستجات کروموزوم xهاي  کروموزوم

و مگـس   5/0باشد، این نسبت برابـر   xoو یا کمتر باشد مگس نر است. حالا اگر ژنوتیپ مگس  5/0ماده است. اگر   مگس

 و مگس ماده است. 1وجود دارد اما این نسبت برابر  yباشد، با این که کروموزوم  xxyکه ژنوتیپ  نر است و زمانی

 هاي جنسی در تقسیم میوز در هر دو پروسه اووژنز و اسپرماتوژنز: نحوه جدا شدن کروموزوم •

    
  

 شود. تنها از پدر منتقل می yکروموزوم  •

  ها تعداد گامت  کل ترکیبات  ها انواع ژنوتیپ  هاي هموزیگوت تعداد ژنوتیپ  یگوتهاي هتروز تعداد ژنوتیپ

n n−3 2  n2  n3  n4  n2  
 

صورت هم زمان مورد بررسی قرار گیرند. قانون دوم منـدل یـا    آمیزش دي هیبرید آمیزشی است که در آن دو صفت به •
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هـاي صـفات    اصل جور شدن مستقل صفات بر این اساس است که در آمیزش دي هیبرید در هنگام تشـکیل گامـت آلـل   

 عنوان مثال: کند. به هاي هر صفت را دریافت می شوند و هر گامت یکی از آلل طور مستقل از هم جدا می مختلف به

   AABB        aabb  

AB AB×
1 1
2 2  

AaBbزرد صاف ناخالص ⇒
4
4  

  G  

F1  

  

ab ab×
1 1
2 2    

  

            

              AaBb                AaBb      

( AB Ab aB aB)+ + +
1 1 1 1
4 4 4 4      G( AB Ab aB ab)+ + +

1 1 1 1
4 4 4 4

  

    

باشـد کـه بـراي     دقت کنید که تستس کراس آمیزش فردي با ژنوتیپ نامشخص با فردي که هموزیگو مغلـوب اسـت مـی   

  رود. کار می نامعلوم بهمشخص کردن ژنوتیپ 

ها  ژنوتیپتعداد  •  n(n ) n+
= =

1
2 ها  تعداد آلل  

ها تعداد کراس •  n(n ) n+
= =

1
2 ها  تعداد ژنوتیپ  

ها تعداد کل ژنوتیپ •  n(n )+
=

1
2  

هاي هموزیگوت ها = تعداد ژنوتیپ تعداد آلل •  n=  

هاي هتروزیگوت تعداد ژنوتیپ •  n(n ) n+
= −

1
2  

 ناهمگنی ژنتیکی یعنی دو یا چند ژن متفاوت، فنوتیپ مشابهی را ایجاد کنند. •

 دو نوع ناهمگنی وجود دارد: •

توانـد روي   کننـد یعنـی ژن یـک فنوتیـپ مـی      هاي متفاوت فنوتیپ مشـابه ایجـاد مـی    ناهمگنی لوکوسی: که لوکوس -1

  Retinitis pigmentosaمثل بیماري باشد  xهاي اتوزوم یا روي کروموزوم  کروموزوم

هاي  هاي مختلف در یک ژن موجب ایجاد آلل کنند جهش هاي متفاوت، فنوتیپ مشابه ایجاد می ناهمگنی آللی: که آلل -2
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  شود. متفاوت با فنوتیپ مشابه می

 احتمال تولید پسر طاس و کوررنگ از مرد طاس و کوررنگ و زن سالم و ناقل به صورت زیر است: •

  کنیم. . پس احتمال هر کدام را جدا حساب میxیک صفت اتوزومی متأثر از جنس است و کوررنگی وابسته به  طاسی

  بررسی صفت کوررنگی (مغلوب وابسته به جنس):

  

cXپدر کوررنگ  y×  پدر سالم  |مادر سالمC c CX X X y× الم (ناقل کوررنگی)مادر س  

Cزن سالم و ناقل              cX X        cX y مرد کوررنگ  

 CX  cX  
cX  CX cX  CX  CX  

Y  CX y  CX y  

  بررسی صفت طاسی:

: BB طاسی در مردان و زنان  : Bb طاسی در مردان  : bb زنان و مردان سالم  

BBپدر سالم  bb×  (مادر سالم)  |مادر طاسbb Bb× (پدر سالم)  

  (مرد طاس) Bb      Bb(زن سالم)   

 B B 

B BB Bb 

B Bb bb 

3
  کنند. هایی که در مردان ایجاد طاسی می فرزندان داراي ژنوتیپ 4

احتمال پسر بودن = احتمال پسر طاس و رنگ کور (کوررنگ)× احتمال طاس بودن × احتمال کوررنگ بودن   

احتمال پسر طاس و رنگ کور (کوررنگ) 1
= × × =

1 3 3
2 4 2 16  

اري ژنتیکی به این عامل بستگی دارد که ژن از کدام والد به ارث رسیده باشد. به اختلاف یک بیمگاهی تظاهر فنوتیپ  •

  شود. گفته می (Genomic imprinting)پذیري ژنومی  در بیان یک ژن بر این اساس، نقش

ارث کـه از مـادر بـه     15در افراد مبتلا قسمتی از بـازوي بلنـد کرومـوزوم شـماره      (Angleman)براي مثال در سندرم 

وجود دارد که هر دو از پدر بـه ارث رسـیده و    15درصد از افراد مبتلا دو نسخه از کروموزوم  3-5رسیده، حذف شده، در 
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همـان   (prader willi)در هر حال هیچ کدام از افراد مبتلا به این سندرم، نسخه مادري این ژن را ندارنـد. در سـندرم   

از مـادر هـب ارث رسـیده و     15موارد، هر دو کرومـوزوم    ٪30د دارد و در حذف در کروموزوم به ارث رسیده از پدر وجو

  نسخه پدري ژن وجود ندارد.

شود، یک حذف مشبه در یک ژن، براین اساس کـه حـذف از پـدر بـه ارث رسـیده یـا از مـادر،         طور که مشاهده می همان

  بیماري متفاوتی را ایجاد کرده است.

ژن در سطح جامعه است. اگر تمام افراد داراي آلل جهش یافتـه علائـم بیمـاري را    نفوذپذیري متغیر: نفوذ یک ژن، عمل 

از افـراد   ٪70یعنـی    ٪70توان از روي فنوتیپ، ژنوتیـپ را تشـخیص داد. نفـوذ     است و می ٪100نشان دهند، نفوذ ژن 

ی که یک ژن (چه طبیعی و چه دهند. پلیوتروپی: زمان اصلاً آن را بروز نمی ٪30دهند و  داراي جهش، بیماري را نشان می

شود که این ژن اثرات پلیوتروپیک دارد. براي مثـال در بیمـاري    جهش یافته) داراي اثرات فنوتیپی مختلف است. گفته می

  فنیل کتونوریا، نقص در تولید آنزیم فنیل آلانین هیدروکسیلاز است.

 تایروزین    فنیل الائین

  

  

ي هوشی پایین و سر کوچک دارند. همچنین چـون در   بات حاصل از آن، این افراد بهرهبه علت تجمع فنیل آلانین و ترکی

  شود. تشکیل ملانین و تیره شدن موها، تایروزین لازم است، موهاي این افراد روشن می

,Aژنوتیپ پدر مبتلا:  • a Aa←
1 1
2 aژنوتیپ مادر سالم:     2 aa← 

باشد مربـع پانـت را    aaو ژنوتیپ مادر  Aaدر یک ازدواج ژنوتیپ پدر (براي یک بیماري آتوزومی غالب) در صورتی که 

  کنیم. اینگونه رسم می

 A1
2  a1

2  

a  Aa1
2  aa1

2  

)احتمال داشتن ژنوتیپ بیمار  ), Aa1
  است. 2

 احتمال دو جانبی (فاکتوریل): •

  فنیل آلانین هیدروکسیلاز

  ها گامت  ها گامت

  مربع پانت:
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( )
X N XN! p q

X! N X !
−× ×

−
 

: N  2تعداد کل موارد (در این مثال تعداد فرزندان یعنی(  

: X  تعداد موارد مورد نظر که احتمال وقوع آنp  3فرزند سالم با احتمال وقوع  1باشد (در این مثال
4(  

: N X−  تعداد مواردي که مورد نظر نیست و احتمال وقوع آنq فرزند بیمار با احتمال وقـوع   1ر این مثال باشد (د می

1
4(  

( )
!p

! !

−
   = × =   −    

1 2 12 3 1 6
1 2 1 4 4 16  

هاي دو ژن در شکل نهفته، یعنی اگر یکی از دو ژن در حالت هموزیگوت مغلوب باشد، جلوي بروز  تأثیر اپیستاتیک آلل •

 کند. بینیسم بروز میگیرد و در این مثال صفت به صورت آل صفت بارز ژن دیگر را می

  براي مثال در صورتی که ژنوتیپ والدین به صورت زیر خواهیم داشت:

AAbb AaBb×

↓ ↓
 

   Ab      AB, Ab, aB, ab1 1 1 1
4 4 4 4  

ها زاده : AABb, AAbb, AaBb, Aabb1 1 1 1
4 4 4 4  

آلبینو     وحشی                  آلبینو   وحشی  

3هاي وحشی و آلبینو هر کدام  شود نسبت زاده ه میمشاهد
1یا  4

  است. 2

تري براي بقا دارند. به این حالـت برتـري هتروزیگـوتی یـا      ها سازش بیش گاهی افراد هتروزیگوت نسبت به هموزیگوت •

over dominance بیماري مالاریا شابع بودهع مشاهده شد که افراد ناقل آنمی داسی شود. مثال: در افریقا که  گفته می

 هاي این افراد بقا داشته باشد. تواند در گلبول ي عامل مالاریا نمی شکل نسبت به این بیماري مقاوم بوده و تک یاخته

  اند. همچنین مشاهده شده که افراد ناقل بیماري سیستیک فایبروزیس نسبت به بیماري تب تیفوئید مقاوم

 شود. به این ترتیب گاهی انتخاب طبیعی موجب حفظ تنوع ژنتیکی یعنی حفظ هر دو آلل یک صفت می

  ها گامت
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