


تغییر در اطلاعات وراثتی: 4فصل 

همدان-حاجی ولیئی 



تغییر در اطلاعات وراثتی

پایداری اطلاعات در سامانه های زنده، ❑
.یکی از ویژگی های مادۀ وراثتی است

د، مادۀ وراثتی بر فرمحدودِاثرات تغییرپذیری 
:   سبب جمعیت و گونه

ایجاد گوناگونی در جانداران❑
محیطافزایش توان بقای جمعیت ها در شرایط متغیر❑
فراهم کردن زمینۀ تغییر گونه ها  ❑

الّلهُمَّ صَلِّ عَلَی مُحَمَّدٍ وَآلِ مُحَمَّد
Highlight
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DNAتغییر در توالی نوکلئوتید

mRNAتغییر در توالی 

روتئینتغییر در توالی آمینو اسیدهای پ

همدان-حاجی ولیئی 



ل کنندهاپراتور، جایگاه فعاراه انداز، افزاینده ، : بخش تنظیمی ژن
زومیژن پروتئین یا رنای ناقل یا رنای ریبو: بخش ساختاری ژن 

اینترون یا میانه ،اگزون یا بیانه :ژن یوکاریوتی 
های بین ژنی توالی 

یاد آوری



Mutation))جهش

.گویندجهشدر نوکلئوتیدهای مادۀ وراثتی را دائمیتغییر •
.جهش می تواند سبب ایجاد آلل جدید گردد•
و ،به دو گروه کوچکاندازۀ تغییرات جهش ها را بر اساس •

.بزرگ تقسیم می کنند

وم هاتغییر در ساختار یا تعداد کروموز د یک ژنتغییر در یک یا چند نوکلئوتی

همدان-حاجی ولیئی 



انواع جهش های کوچک•

(ادتغییر در تعد)حذف و اضافه جانشینی

خاموش •
ادگر معن•
بی معنا•

تغییر چارچوب•

حذف یا اضافه شدن یک یا چند آمینو اسید•

(کوتاه شدن پروتئین)پایانایجاد رمز 

یدهاتغییر وسیع در توالی آمینو اس
(نسبب تغییر عملکرد پروتئی)

همدان-حاجی ولیئی 
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عدم ویرایش رشته جدید

ایجاد جهش کوچک در 
سلول اولیه

همانند سازی از رشته ای که در آن 
جهش ایجاد شده است در سلول دختری
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عدم ویرایش رشته جدیدپلی

عدم ویرایش رشته جدید

(2شکل )انواع جهش های کوچک 

همدان-حاجی ولیئی 



دگر معنا : جهش جانشینی 

Aبه جایG 

جانشینی یک نوکلئوتید جای نوکئوتید دیگر

طبیعی



اجهش دگرمعن: اثرات جهش جانشینی در انسان 

ی تولید اختلاف ژن های هموگلوبین افراد سالم و بیمار نشان می دهد در رشته الگو•
.قرارگرفته استTبه جای Aهموگلوبین در رمز مربوط یک آمینواسید نوکلئوتید 

DNA هموگلوبین جهش یافتهDNAهموگلوبین طبیعی

هموگلوبین طبیعیهموگلوبین یاختۀ داسی شکل



تفاوت گویچه های قرمز داسی و طبیعی  



ر یک نوع علت تغییر شکل گویچه های قرمز داسی فقط تغیی•
ن به جای والی.) آمینو اسید از آمینواسیدهای هموگلوبین است

در که پروتئین محلول هموگلوبین را به شکل نامحلولگلوتامیک اسید
.(آورده و  با فشار به گلبول شکل آن را تغییر می دهد

:گلبول های قرمز داسی شکل❑
سبب کاهش ظرفیت اکسیژن گیری  ✓
اعث در کنار هم تجمع یافته و مسیر مویرگ های خونی را مسدود کرده ب✓

.افت اکسیژن رسانی می شوند

تفاوت گویچه های قرمز داسی و طبیعی  



خاموش : جهش جانشینی 

خاموش
(بدون تغییر در توالی آمینو اسیدها)

طبیعی

یگردتید جانشینی یک نوکلئوتید جای نوکلئو
پروتئین

Uبه جایC 

پروتئین

طبیعی

ینهاسید آمینه به  رمزدیگرهمان اسید آم(کد)تغییررمز



ا  بی معن: جهش جانشینی
طبیعی

جانشینی یک نوکلئوتید جای نوکئوتید دیگر

پروتئین

Uبه جایA 

(ایجاد رمز پایان):بی معنا
ددر این صورت پلی پپتید حاصل از آن، کوتاه خواهد ش

پایانتغییررمزاسیدآمینه به رمز





نباشد3مضرب 

اثرات جهش های حذف و اضافه              

فه شدهاضابستگی دارد به تعداد نوکلئوتیدهای حذف یا 

تغییر در چارچوب خواندن

باشد3مضرب 

د اما تغییر در چارچوب خواندن، هنگام ترجمه پیش نمی آی
.آمینو اسیدحذف یا اضافه می شود3به تعداد مضرب های 



جفت باز حذف و اضافه شده

تغییر چارچوب منجر به رمز پایان

Uاضافی

حذف
تغییر چارچوب با پیامد وخیم

:نوکلئوتید3اضافه یا حذف 
بدون تغییر چارچوب اما اسید آمینه اضافی یا کم شده

حذف

پایان

پایان

انتهای آمینو انتهای کربوکسیل
Stop

طبیعی

mRNA

پروتئین
5 3

این سیب سرخ است

ا س ت/ س ر خ/ س ی ب/ ا ی ن

ت/ خ ا س/ ب س ر/ س یر / ا ی ن

جمله معنای خود را از دست می دهد

:به این مثال توجه کنید

حرفی به جمله اضافه شود

آمینو 3به تعداد مضرب های 
، اسید اضافه یا کم می شود

هم نوکلئوتید با3البته اگر هر
در یک نقطه اضافه یا حذف

...شوند در غیر این صورت 



نکته های تکمیلی
.همواره نسبت بازهای پورینی و پیریمیدینی یکسان استDNAوجود جهش ها، در مولکول با 

:ممکن است (  دگرمعنا ، بی معنا وتغییر چارچوب) هرسه نوع جهش کوچک

اگر در درون ) د، کوتاه یا طویل شدن زنجیره بشون(ساختار اول )سبب تغییر آمینو اسیدهای زنجیرۀ پلی پپتیدی-الف 

(.اگزون ها رخ دهند

(.اگر در اینترونها و توالی های بین ژنی رخ دهند)هیچ اثری بر فنوتیپ نداشته باشند–ب 

.جهش های جانشینی ِ خاموش تغییری درساختار اول پروتئین و فنوتیپ فرد به وجود نمی آورد

.در توالی های بین ژنی رخ دهند و روی فرایند رونویسی هم بی تاثیر باشند-ج 

.یک نوکلئوتید علاوه بر پیوند فسفو دی استر ، پیوند هیدروژنی نیز حذف می شوددر هنگام ❑

ر در قطعا باعث تغیینباشند و در اگزون های ژن مربوط به پروتئین رخ دهند 3جهش های حذف و اضافه اگر مضربی از ❑

:و تغییر در چارچوب خواندن نوکلئوتیدها می شوند، اگر این جهش هاتوالی نوکلئوتیدها 

رد تعداد از موعد شوند به دلیل آن که ترجمه زودتر از موعد پایان می پذیپایان ( کدون)سبب تشکیل رمزه -الف 

.آمینواسیدهای ِ موجود در پروتئین ساخته شده کاهش خواهد یافت 

ود در رشتۀ رمزۀ پایان را در رنای پیک به رمزۀ یک آمینواسید تغییر دهد در این صورت نیز تعداد آمینواسیدهای موج–ب 

.پلی پپتیدیِ حاصل از ترجمه، افزایش خواهد یافت و توالی نوکلئوتیدی نیز تغییر می کند
همدان-حاجی ولیئی 



:جهش های حذف و اضافه که باعث تغییر در چارچوب نمی شوند•

) نوکلئوتید حذف یا اضافه شود... یا6یا 3باشند یعنی 3مضربی از -1

نبال چارچوب خواندن تغییر نمی کند اما پیامدهای وخیمی می تواند به د

(.داشته باشد

و ها، جهش هایی که در –2

غ روی می دهد زیرا اینترون ها حذف می شوند و در رنای بال

وند پس وجود ندارند ، توالی های بین ژنی و تنظیمی نیز رونویسی نمی ش

.تغییری در چارچوب خواندن ایجاد نمی کنند

بد در جهش حذفی بر خلاف اضافه ، تعداد نوکلئوتیدها کاهش می یا•

...(یعنی تعداد پیوندهای فسفو دی استر، تعداد قندها و
همدان-حاجی ولیئی 



:مواردی که جهش باعثِ تغییر در فنوتیپ نمی شود❑

تبدیل رمز یک آمینواسید به رمز دیگری از همان -1

(جانشینی خاموش ) آمینواسید

:مانند جهش هایی که تاثیری برعملکرد ژن نداشته باشد-2

جهش در اینترون ها 

جهش در توالی های بین ژنی

نواسید آمینو اسیدی جایگزین شود که خواصی مشابه آمی–3

.غییر ندهدپروتئین را تقبلی داشته باشد و 



جدا نشدن کروموزومها

انواع

عددی-1

(ناهنجاری کروموزوم)انواع جهش بزرگ 

:ساختاری -2

نشانگان داون

وزومتغییر ساختار یک یا چند کروم

چندعدد کروموزومکاهش یا افزایش یک  یا-1

(یپلی پلوئید)افزایش یک یا چند سری کامل کروموزوم -2

دادتعتغییر 
کروموزوم

در همۀ جهش های بزرگِ ساختاری ، 
.ودپیوند فسفودی استر شکسته می ش

همدان-حاجی ولیئی 



یغیر طبیع1آنافاز

2n2آنافاز  n2

تشکیل گامت هایی با عدد فام تنیجدانشدن فام تن ها در میوز به
لقاح غیرطبیعی منجر می شود و اگر این گامت ها با گامت طبیعی

.تخم طبیعی تشکیل نخواهد شدکنند

جهش عددی



جفت کروموزوم همتا

کروماتید خواهری

سانترومر

هایی ناهنجاریمی توانند از وجود کاریوتیپزیست شناسان با مشاهدۀ 
.آگاه شوندعددی کروموزوم ها



انواع ناهنجاری های ساختاری در کروموزوم

حذفجابه جاییمضاعف شدگی واژگونی

جابجایی درکروموزوم های
دغیر همتا صورت می گیر

تنها موردی که
حجم و مقدار 

DNA تغییر
نمی کند 

مضاعف شدگی در کروموزوم های همتا 
صورت می گیرد که از برخی ژن ها دو نسخه 

.داریم  و ترکیبی از حذف و جابجایی است
بین غیرهمتا هاهمیشه :نتیجه مهم

نیست



ممکن است قسمتی از کروموزوم از دست•
می گویند جهش هایبرود که به آن 

کروموزومی حذفی غالباً باعث مرگ می 
.شوند

م کروموزوقسمت میانی اگر حذف شدن در •
ر در پیوند فسفو دی استر اما اگ4روی دهد 

2انتهای کروموزوم حذف صورت بگیرد 
.پیوند باید شکسته شود

در این جهش طول کروموزوم  و تعداد •
.نوکلئوتیدها تغییر می کند

در این جهش همانندجهش کوچک حذفی، 

طح تعداد نوکلئوتیدها کاهش می یابد اما در س

.داردزیاد،شکسته شدن فسفو دی استر وجود

:این جهش برخلاف جهش کوچک حذفی

.در کاریوتیپ قابل رویت است

ددقطعا سبب اختلال در عملکرد می گر

یک کروموزوم جهش یافته 

همدان-حاجی ولیئی 



در ناهنجاریدر جابه جایی قسمتی از یک کروموزوم به کروموزوم •

بب کروموزوم ها ،که در این صورت می تواند کاریوتیپ را تغییر دهد زیرا س

یا حتی بخش دیگری از تغییر طول کروموزوم می شود

.ودمنتقل می ش

ود منتقل شدیگر همان کروموزومدر جابه جایی اگر قطعه جدا شده به بخش •

غییر نمی کروموزوم نیز تفقط یک کروموزوم تغییر یافته است و از طرفی 

.کند

.جهش جابه جایی می تواند در هر سلولی و با هر عدد کروموزومی رخ دهد•

.این جهش را می توان از روی کاریوتیپ تشخیص داد•

.روی نمی دهدکروموزوم های همتای جنسی در زنان این جهش بین •
غیر همتا

وجود  دو کروموزوم جهش یافته  همدان-حاجی ولیئی یک کروموزوم جهش یافته 



ن جابه جا شود، آکروموزومبه کروموزومقسمتی از یک اگر •
به. گاه در کروموزوم همتا، از آن قسمت دو نسخه دیده می شود

.می گویندمضاعف شدگی این جهش، 
جهش مضاعف شدگی در سلولهای •

وموزوم و بین کروموزوم هایی که همتا نیستند مانند کر
.های جنسی در مردها دیده نمی شود

.می تواند روی دهدکروموزوم های جنسی زنان این جهش در بین •
در این جهش قطعاً یک کروموزوم فاقد برخی از ژن ها می •

(.دقت )باشد
و دی هنگام جهش مضاعف شدگی، برای جداشدن بخشی از کروموزوم قطعاً فسف•

قال صورت استر باید شکسته و هنگام اتصال نیز اگر به وسط کروموزوم همتا انت
و دی استر تشکیل بگیرد نیز باید ابتدا فسفودی استر شکسته سپس پیوندهای فسف

ن فسفود دی شوداما اگر به انتهای کروموزوم همتا اضافه شوددیگر نیازی به شکست
.استر نیست

قابل این جهش با تغییر طول کروموزوم همراه است و در کاریوتیپ•
.مشاهده است

وجود دو کروموزوم جهش یافته 

همدان-حاجی ولیئی 



نوع دیگری از ناهنجاری های •
است که در آن واژگونی کروموزومی ، 

وم جهت قرارگیری قسمتی از یک کروموز
.در جای خود معکوس می شود

نوکلئوتیدها و دراین جهش •
.کروموزوم بدون تغییر است 

.از روی کاریوتیپ قابل مشاهده نیست•
نسبت بهتغییر جایگاه ژنی سبب •

.کروموزوم همتا می گردد

یک کروموزوم جهش یافته  همدان-حاجی ولیئی 



(a) حذف

(b) Duplication

(c) Inversion

(d) Translocation

A B C D E F G H 

A B C E F G H 

A B C D E F G H 

A B C D E F G H B C

A B C D E F G H 

A D C B E F G H 

A B C D E F G H M N O P Q R

GM N O C H FED A B P Q R

داخلدر معکوس شدگی بخشی از کروموزوم در 

کروموزوم معکوس می شود

در جابجایی قطعه ای ازیک  کروموزوم جدا و به کروموزوم 

.غیر همتامتصل می شود  

در حذف قطعه ای از کروموزوم حذف می شود

در مضاعف شدگی بخشی از کروموزوم دو نسخه دیده



ینکته های تکمیل



سلول های آوند آبکش •
ه وگلبول قرمز بالغ هست

ندارند پس هیچ جهشی در
.آن ها روی نمی دهد



«  ژنگانیا ژنوم » 

از یک نسخههسته ای را معادل مجموعه ای شامل ژنوم 
.در نظر می گیرندهریک از انواع کروموزوم ها 

ژنوم هسته ای انسان =Xو  Yکروموزوم های جنسی+ کروموزوم غیرجنسی 22

DNAران ژنوم سیتوپلاسمی درجانو= ی  میتوکندری

DNA گیاهانژنوم سیتوپلاسمی در= ی  میتوکندری و پلاست

ژنوم سیتوپلاسمی+ژنوم هسته ای = ژنوم 

.تژنوم در مردان بیش تر از زنان اس: نکته 

همدان-حاجی ولیئی 



وراثتی ِ غیر تکراری  ماده کل محتوای( = ژنگان)ژنوم
ای و که برابراست با مجموع محتوای ماده وراثتی هسته

سیتوپلاسمی

(خطی DNA)ایهسته -1

سیتوپلاسمی-2
(DNA حلقوی)

میتوکندری
کلروپلاست

(در گیاهان)

.اردکه رونویسی نمی شوند وجود دژنی و توالی های تنظیمی نیز، در ژنوم توالی های بین 

مادۀ ژنتیک در 
سلول یوکاریوتی

دداروجوددوجادر

یکشامل مجموعه ای را معادل هسته ای طبق قرارداد، ژنگان 
.کروموزوم ها در نظر می گیرنداز هریک از انواع نسخه 



انواع محل 

اثر جهش 

در ژنوم

(درون ژنی) جهش در توالی های ژن 

جهش در توالی های تنظیمی ژن ها

جهش در توالی  های بین ژنی



درون ژن-1

(انژنگ)پیامد جهش بستگی به محل وقوع درژنوم 

عدم تاثیربرروی 
(جهش خنثی(ژن

1-rRNA

2-tRNA

جایگاه فعالنپروتئی-3

الغیرجایگاه فع

ممثلاآنزی
مضر

(بی اثر)خنثی

بوزومتغییر یا عدم تشکیل ری

tRNAتغییر یا عدم تشکیل

راه انداز
رضعیف ت

افزایش محصول

کاهش محصول

rRNA ژن ژن tRNAژن پروتئین

اثر بر مقدار پروتئینهافزایند

توالی بین ژنی

همدان-حاجی ولیئی  نبی اثر بر محصول ژ

.می می باشنددر پروکاریوتها ،اپراتور و جایگاه اتصال فعال کننده نیز ، از توالی های تنظی: نکته 

یتوالی بین ژن-3

یتوالی تنظیم-2
قوی تر

محل وقوع

محل وقوع

محل وقوع



جهش در توالی های درون ژنی

.جهش داردنوعجهش و محل وقوع اثر آن بستگی به -1

:میشودmRNAنوع اگر در ژن پروتئین باشد سبب تغییر در -2

.در بیشتر موارد روی نوع پروتئین نیز اثر می کند❑

بسیار زیاد اگر روی جایگاه فعال آنزیم اثر کند احتمال تغییر عملکرد آنزیم❑

.است

اگر روی مناطق دور از جایگاه فعال آنزیم رخ دهد که روی عمل آنزیم ❑

.شودتاثیر ندارد احتمال تغییر در عملکرد آنزیم کم و یا حتی صفر می

.می باشدرخ دهد که در پروتئین سازی تاثیر گذار ناینترونهامیتواند روی ❑



.میتواند باشدیا جهش در -1

.و پروتئین ایجاد شده اثری نداردmRNAبر -2

یر و ترجمه پروتئین تاث( رونویسی)RNAساخت بر -3

.می گذارد

شدن جهش در راه انداز میتواند سبب قویتر شدن یا ضعیف-4

.میزان رونویسی و مقدار محصولات شود

راه از نوع جهش های کوچک میباشند که میتواند شناسائی-5
.انداز را مشکل کند



جهش در توالی  های بین ژنی

این جهش های کوچک در بین دو ژن -1
.رخ میدهد

.دنوع محصول و مقدار محصول تاثیری نداربر-2

.جهشی بی اهمیت میباشد-3



انواع جهش   

تقسیم بندی جهش ها از نظر عوامل ایجاد جهش

(بیرونی)القایی(درونی )خودبخودی 

ام اشتباه هنگ•
همانند سازی

شیمیاییفیزیکی

مواد شیمیایی مضراشعه های مضر

دو باعث تشکیل پیوند بین
تیمین مجاور هم می شود که 

ویندمی گتیمین  دیمربه آن 

ر بنزوپیرن در دود سیگا
ه سبب جهشی می شود ک

.به سرطان منجر می شود

همدان-حاجی ولیئی 

(فرابنفش) 



دایمر تیمین

جاد با ایدیمر تیمین : نکته
اختلال در عملکرد آنزیم
دنا بسپاراز، همانندسازی

دنا را با مشکل مواجه 
 هر پس بر عملکردِ) میکند

ی آنزیمِ موثر در همانندساز
(.تاثیر نمی گذارد

دایمرهایپوستبربنفشماوراءاشعهاثراز
زیمیآنسیستمبدندر.شودمیتشکیلتیمین

یکابتداآندرکهداردوجودتیمیندایمرترمیمی
دایمروشکستهراتیمندایمرمحلدوطرفنوکلئاز
ترمیمراآنمرازپلیDNAوکندمیجداراتیمین

مااگزودربیمارینیافتداتفاقایناگرکندمی
.کندمیبروزپوستسرطانیاپیگمانتازوم

وبین جهش در رمزِ ششمین آمینواسید زنجیرۀ بتای هموگل:نکته 
. دوپار تیمین ممکن است رخ دهد



بنزو پیرن دود سیگار-1

مصرف غذاهای نمک سود ودودی-2

مصرف غذاهای کباب شده یا سرخ شده-3

ترکیبات نیتریت دار مانند سدیم نیتریت-4
(الباسجهت ماندگاری محصولات پروتئینی مثل سوسیس و ک)

عوامل جهش زا از نظر نوع
ارثی-1

اکتسابی-2

یفیزیک

یشیمیای

ش اندتوسط گامت پدریامادریا هردوی آنها به فرزند می رسد وتمام سلولهای فرزند دارای آن جه

شکیل مثل پرتو فرابنفش نورخورشید که باعث ت
شده و به DNAمجاوردر یک رشته Tپیوند بین دو

.گویندآن دیمر تیمین 
T T

DNA

همدان-حاجی ولیئی 

گیری غذاهای گیاهی که پاد اکسنده و الیاف دارند در پیش
ذا فراوری و پخت غشیوۀ در عین حال، . از سرطان مؤثرند

.  می گذاردآن اثر سلامت بر 



طانعوامل پیشگیری از سر
تغذیه سالم-1
وزن مناسب-2
ورزش-3
لمسبک زندگی سا-4



. در پناه خداوند متعال سلامت ، موفق و عاقبت بخیر باشید

همدان-حاجی ولیئی 

الّلهُمَّ صَلِّ عَلَی مُحَمَّدٍ وَآلِ مُحَمَّد
Highlight
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