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: الفصل الثالث

علم الوراثة البشرٌة 
  :تمهٌد 

 

وتهدف هذه الدراسة إلى . ٌمكن علم الوراثة البشرٌة من دراسة آلٌات انتقال الصفات الوراثٌة من جٌل لآخر عند الإنسان
. محاولة فهم كٌفٌة انتقال بعض العاهات الوراثٌة، من أجل التنبؤ بإمكانٌة ظهورها من جدٌد واتخاذ الإجراءات الضرورٌة

إلا أن هذه الدراسة تواجه عدة صعوبات رغم أنها تخضع لنفس قوانٌن انتقال الصفات  .إذن الهدف وقائً بالدرجة الأولى
:  ومن بٌن هذه الصعوبات نذكر.عند باقً الحٌوانات

 

 أن الإنسان لا ٌشكل مادة تجرٌبٌة ٌمكن إخضاعها لتزاوجات موجهة .
 ٌصعب تتبع انتقال صفة وراثٌة معٌنة عبر الأجٌال وذلك لطول عمر الإنسان .
 لا ٌمكن تطبٌق القوانٌن الإحصائٌة نظرا لقلة أفراد كل جٌل .
  246 وبالتالً  لدى كل من الرجل والمرأة، نوعا ممكنا من الأمشاج223 ٌمكن أن ٌعطً 46العدد الكبٌر للصبغٌات 

لٌفات الممكنة بٌن و وهذا ٌطرح صعوبات فً البحث بحكم أن الت(x223 223 )نوعا ممكنا من البوٌضات الملقحة
 .الصبغٌات مرتفعة جدا

 

تتمحور إذن أغلب الدراسات حول انتقال الأمراض الوراثٌة، والدراسات السرٌرٌة لحالات وراثٌة عند سلالة الأسر العرٌقة 
.  التً غالبا تكون معروفة لهذا تؤخذ كمثال لدراسة انتقال صفة وراثٌة داخل السلالة البشرٌة

 

 كيف تنتقل الأمساض الىزاثية عند الإنسان؟  

 ما هي الشروذات الصبغية التي يتعسض لها الإنسان، و كيف يتم تشخيصها؟ 
 

Ι – وسائل دراسة الوراثة عند الإنسان. 
 

اعتمدت لهذا الغرض هً تتبع بعض الأمراض الوراثٌة من فأهم الوسائل التً نظرا لصعوبة دراسة الوراثة عند الإنسان، 
 .خلال شجرات النسب ورصد المورثات واعتماد الخرائط الصبغٌة

 

      شجرات النسب  Les arbres généalogiques  1الوثٌقة أنظر. 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

 
 

 
تنجز شجرات النسب من طرف أطباء اختصاصٌٌن، بعد استرداد كل الأحداث العائلٌة العامة لعدة أجٌال، مع رصد الصفة 

 .الملاحظة عند السلف وعند الخلف

 .Les arbres généalogiquesشجرات النسب : 1 الوثٌقة 
 

ٌمكن تتبع نقل بعض الصفات والأمراض عبر أجٌال سلالة عائلة وكذلك احتمال انتقال هذه الصفات للأجٌال الموالٌة 
وذلك بإنجاز ما ٌسمى شجرة النسب، وهً رسم بٌانً ٌبٌن جمٌع الأحداث العائلٌة من زواج وإنجاب وظهور أو عدم 

حٌث نرمز للإناث بدائرة والذكور بمربع . (الآباء والأبناء)ظهور الصفة الوراثٌة المدروسة عند السلف والخلف 
ٌحمل الصفة المدروسة، ونتركه فارغا إذا كان الفرد لا ٌحمل هذه الصفة،  ونلون هذه الرموز بالأسود إذا كان الفرد

ونضع نقطة صغٌرة سوداء إذا كان الفرد ناقلا للمرض دون أن ٌظهر علٌه، كما نضع أفراد الجٌل الواحد على نفس 
 .الخط من الأكبر على الٌسار إلى الأصغر على الٌمٌن بالنسبة لكل زواج
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      الخرائط الصبغٌة   Les cartes chromosomiques 2الوثٌقة  أنظر. 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

الخرٌطة الصبغٌة هً عبارة عن وثٌقة تبٌن مجموع الصبغٌات التً توجد فً خلٌة كائن معٌن، مرتبة على شكل أزواج 
,,, حسب جملة من المعاٌٌر كالقد وموقع الجزيء المركزي 

ٌمكن تحلٌل الخرائط الصبغٌة من الكشف عن حالات الشذوذ الصبغً ومن تشخٌص التشوهات المرتبطة بتغٌر فً عدد أو 
. بنٌة الصبغٌات

 

       تحلٌل الـ ADN 3الوثٌقة  أنظر .
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

 
 
 
 

 : تقنٌة رصد المورثات، من التقنٌات الحدٌثة المعتمدة فً دراسة الوراثة عند الإنسان، وتتم حسب المراحل التالٌة تعتبر
 بعد أخذ خلاٌا من الشخص المراد دراسته، ٌتم عزل الـ ADNٌتم إخضاع ، وتقطٌعه بواسطة أنزٌمات الفصل ،

 .(شاهدADN  )شخص سلٌم ADN ، بجوار للهجرة الكهربائٌة ADNقطع
 تتم معالجة الـ ADN على مستوى الغراء، حتى ٌنفصل اللولبان المشكلان له. 
 تُضاف إلى الغراء مجسات مشعة، وهً عبارة عن قطع ADN مشعة، ومتكاملة مع متتالٌة الـ ADN  المراد

 .دراستها
 (الأشرطة المشعة)الظاهرة فً الغراء  بعد انجاز التصوٌر الإشعاعً، ٌتم تحدٌد تموضع المورثات على الأشرطة ،

 (.الشاهد)المدروس والشخص السلٌم  ومقارنة هذا التموضع عند الشخصٌن
 

 . من الكشف عن وجود أو غٌاب بعض المورثاتADNٌمكن التحلٌل الدقٌق لـ 
 
 

 : الخرائط الصبغٌة: 2 الوثٌقة 
 

تعتمد تقنٌة انجاز الخرٌطة الصبغٌة على تصوٌر 
صبغٌات إحدى خلاٌا الشخص الخاضع للفحص 

وترتٌبها حسب القد والشكل وموقع الجزيء 
... المركزي

وٌمكن  تحلٌل الخرٌطة الصبغٌة من الكشف عن 
حالات الشذوذ الصبغً، ومن تشخٌص التشوهات 

. المرتبطة بتغٌٌر عدد أو شكل الصبغٌات
قطع صبغٌات الخرٌطة الصبغٌة أمامه، ثم رتبها 

. على شكل أزواج
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 .ADNتحلٌل الـ : 3 الوثٌقة 
 

 نعزل ADN من خلاٌا الشخص المختبر ونعالجها 
بأنزٌمات فصل نوعٌة، ونضع خلٌط القطع المحصلة 

. Agaroseفً حفر أنجزت فً غراء ٌسمى 
ًبما أن قطع :  نخضع الغراء لمجال كهربائADN 

ذات شحنة سالبة فإنها تهاجر نحو القطب الموجب 
بسرعة تتناسب وقدها، فتنتشر منفصلة بعضها عن 

بعض، لنحصل على قطع ٌمكن تحدٌد قدها بمقارنتها 
. (قطع عٌار  )بمواقع قطع أخرى معروفة القد 

نرصد متتالٌة معٌنة تنتمً للمورثة ب  :

  معالجة قطع ADNلفصل لولبٌها . 

  إضافة قطعADN مشعة ومتكاملة مع متتالٌة 
ADN التً نبحث عنها، حٌث تشكل معها 
ADN ًهجٌن ٌسهل رصده بالتصوٌر الإشعاع 
. الذاتً
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ΙI – دراسة انتقال أمراض وراثٌة غٌر مرتبطة بالجنس. 
       انتقال مرض Mucoviscidose 

 .4الوثٌقة أنظر : تمرٌن–   أ               
  

 
 
 
 
 
 
 
 
 

 
 
 
 

 
 
 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

 :حل التمرٌن–  ب             
 

 : لتحدٌد ما إذا كان الحلٌل المسؤول عن المرض، سائد أم متنحً نحلل نتائج بعض التزاوجات فً شجرة النسب (1
 ورِث من II3 شخصالإذن .  سلٌمٌنI2 و I1 مصابة بالمرض، بٌنما أبواها II3تبٌن شجرة النسب فً هذه الحالة أن البنت 

 .نستنتج من هذا أن المرض المعنً متنحً، دهما الحلٌل لم ٌكن ٌظهر عنأبوٌه الحلٌل المُمرض، لكن هذا
 

جنسً، نعطً الافتراضات التالٌة لا صبغًأم على لتحدٌد ما إذا كان حلٌل المرض محمولا على صبغً جنسً  (2
 بـ  Mucoviscidose  لأنه سائد، والحلٌل الممرضN بـ Normal العادي نرمز للحلٌل)ونتحقق منها فً شجرة النسب 

mًلأنه متنح ،:) 
 

 ًنفترض أن الحلٌل المُمرض محمول على الصبغً الجنسY  :
غٌر محمول  خاطئ، والحلٌل ، إذن فالافتراضYالنسب إناث مصابات رغم أنهن لا ٌتوفرن على الصبغً لدٌنا فً شجرة

. Y على الصبغً الجنسً
 

 ًنفترض أن الحلٌل محمول على الصبغً الجنس X :

 .Mucoviscidoseمرض : 4 الوثٌقة 
 

 مرض وراثً ٌتمٌز باضطرابات هضمٌة وتنفسٌة، تسببها إفرازات لزجة Mucoviscidoseمرض التلٌف الكٌسً 
للغدد المخاطٌة، الشًء الذي ٌؤدي إلى انسداد فً القنوات الناقلة للعصارة البنكرٌاسٌة، وبالتالً اضطرابات فً 

. كما ٌؤدي إلى انسداد التشعبات الرئوٌة، فٌسبب ذلك عسر تنفسً والإصابة بالتعفنات: الوظٌفة الهضمٌة للبنكرٌاس
. ٌعطً الشكل أ من الوثٌقة، شجرة نسب عائلة بعض أفرادها مصابون بهذا المرض

 (m أوM بـ Mucoviscidose، وللحلٌل الممرض n أو N بـ Normalأرمز للحلٌل العادي )
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

 .حلل هذه الشجرة ثم استنتج نوع السٌادة بٌن الحلٌل العادي والحلٌل المسؤول عن المرض (1
 .حدد هل الحلٌل المسؤول عن المرض محمول على صبغً جنسً أم صبغً لاجنسً؟ علل إجابتك (2
 . انطلاقا من التأوٌل الصبغً فسر كٌف ٌنتقل هذا المرض من جٌل لآخر (3
 .III5 ، ثم حدد احتمال إصابة الحمٌلIII4 وII7 وII6 و II3و III3 :حدد معللا إجابتك، النمط الوراثً للأفراد (4

 

 احتمال إصابة مولودهم المنتظر ، تخوفا لأبوٌه من((III3الابن )سبّب إنجاب مولود مصاب بمرض التلٌف الكٌسً 
(III5 )الـ بنفس المرض، مما جعلهم ٌقومون بتحلٌل ADN  عند مجموعة من أفراد هذه العائلة وعند مولودهم

 .التحلٌل  نتائج هذاالشكل ب من الوثٌقةمثل ي. Southern Blot باعتماد تقنٌة رصد المورثات المنتظر، وذلك
 

 .، مُطَمئِنة للأبوٌن؟ علل إجابتكADN  نتائج تحلٌل الـتعتبرهل  (5
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 لدٌنا المرأة :طرٌقة أولى II3 ،وبما أن حلٌل المرض متنحً فإنها ستكون متشابهة الاقتران ونمطها  مصابة
ٌُفترض أن ٌكون نمطه الوراثI1ً ، أي أنها ورثت أحد الحلٌلٌن المتنحٌٌن من والدهاXm//Xmالوراثً  ، الذي 

Xm//Yغٌر  خاطئ، والحلٌل هذا الأمر غٌر صحٌح لكون الأب سلٌم، إذن فالافتراض. ، أي أنه مصاب كذلك
.  Xمحمول على الصبغً الجنسً

 

  لدٌنا الأم:ثانٌةطرٌقة  II1 ًمصابة، فلو كان الحلٌل محمولا على الصبغ Xًلكان نمطها الوراث ، Xm//Xm ،
الممرض المتنحً والذي سٌلتقً مع  Xm وٌفترض أن ٌكون كل أبنائها الذكور مصابون، لأنها ستعطٌهم الحلٌل

المسبب للمرض، لكن من خلال شجرة النسب، ٌتضح أن أحد  Xm//Y للأب لٌصبح نمطهم الوراثً Y/ الصبغً
 .سلٌم، مما ٌنفً هذه الفرضٌة (III2) أبنائها الذكور

 

محمولا على صبغً  ، فلن ٌكون إلاX ، ولا على الصبغً الجنسYً بما أن الحلٌل غٌر محمول على الصبغً الجنسً
 .لاجنسً

 
. N//m، لا ٌمكن ادن تفسٌر هذه الحالة إلا بكون الأبوٌن مختلفً الاقتران II3 أنجبا البنت I2 و I1 الأبوٌن أننلاحظ  (3

 : كما ٌلً، وبالتالً فالأنماط الوراثٌة للأبناء ستكون/m و /N: وهكذا فكل أب ٌعطً نمطٌن من الأمشاج
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

:  إذن انطلاقا من التفسٌر الصبغً فالأنماط الوراثٌة للأبناء هً
 

N//N 25%  بنسبة + m//m 25%  بنسبة + N//m 50%  بنسبة. 
: والمظاهر الخارجٌة للأبناء هً

[ N ]  (سلٌمٌن)  75% بنسبة + [ m ] (مصابٌن)  25% بنسبة .
 

 : نحدد النمط الوراثً للأفراد (4
 m//m مصابان، وبما أن حلٌل المرض متنحً، سٌكونان متشابهً الاقتران أي أن نمطهما الوراثً هوII3 و III3 الفردان
ورثهما من أبوٌه،  هذا الابن ٌتوفر على الحلٌلٌن المتنحٌٌن اللذان، (III3) أنجبا ابنا مصابا سلٌمان، لكنهماII7 و II6 الفردان

 .N//m اثًرالو  مختلفً الاقتران و نمطهماإجبارٌاهذٌن الأخٌرٌن، سٌكونان 
 .N//mأو N//N سلٌم، إذن فٌمكن أن ٌكون نمطه الوراثً III4 الفرد

 

، وبما أن هؤلاء الآباء II7و II6  بالمرض، ننجز شبكة التزاوج الخاصة بأبوٌهIII5 لتحدٌد احتمال إصابة الحمٌل (5
بمرض  III5 فاحتمال إصابة الحمٌل وبالتالً. 3مختلفً الاقتران، فشبكة التزاوج هً نفسها المنجزة فً السؤال 

 .25 % أي4/1التلٌف الكٌسً هو 
 

 Nأي )، A2 وA1 مختلف الاقتران، إذ ٌتوفر على حلٌلٌن مختلفٌنهو  III5 أن الحمٌلSouthern Blot  بٌنت تقنٌة (6
 ADN إذن فنتائج تحلٌل الـ.  N//mسٌكون سلٌما ونمطه الوراثً ، وبما أن حلٌل المرض متنحً فهذا الطفل(mو

 .للأبوٌن تعتبر مُطمئنة
 
 

 I1 :[ N ]                X          I2 :[ N ] .........................................: المظاهر الخارجٌة للأبوٌن
 

................................................ : الأنماط الوراثٌة للأبوٌن

 
 

 
............................................................... : الأمشاج

 

................................................................... : الإخصاب

 
 

................................... : الأنماط الوراثٌة للأبناء

 

 

  25 %         [N] 25 %         [N] 25 %     [m] [N] % 25  ..................: المظاهر الخارجٌة للأبناء
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 :حصٌلة –  ج            
 

  عندما نجد فً شجرة نسب معٌنة، أحد أفرادها مصاب، و أبواه معا سلٌمان، نقول أن الحلٌل المسؤول عن
 .المرض متنحً

 ًإذا وجدنا فً شجرة النسب إناث مصابات، لا ٌمكن أن ٌكون الحلٌل محمولا على الصبغً الجنس Y لعدم ،
 .توفر الإناث على هذا الصبغً

 سلٌم، لا ٌمكن أن ٌكون الحلٌل   فً شجرة النسب أنثى مصابة وأبوهاتإذا كان حلٌل المرض متنحً، ووُجد
 .الحالة، ٌفترض أن ٌكون أبوها كذلك مصاب ، لأنه فً هذهX محمولا على الصبغً الجنسً

 أبنائها سلٌم، لا ٌمكن أن ٌكون   فً شجرة النسب أنثى مصابة وأحدتإذا كان حلٌل المرض متنحً، ووُجد
هذه الحالة، ٌفترض أن ٌكون جمٌع أبنائها الذكور  ، لأنه فXً الحلٌل محمولا على الصبغً الجنسً

 .مصابون
 

        انتقال مرض Thalassémie          
 .5الوثٌقة أنظر : تمرٌن –  أ               
 
 

 
 
 
 

 
 

 
 

 
 
 
 
 
 
 

 
 

 :حل التمرٌن –  ب            
 

، (IV4 و IV2)نلاحظ أن الحلٌل المسؤول عن المرض المدروس غائب ظاهرٌا عند السلف وموجود عند الخلف  (1
 .نستنتج من هذا أن الحلٌل المسؤول عن المرض متنحً

 لأن هناك إناث مصابات بالمرض، بالإضافة إلى Yالحلٌل المسؤول عن المرض غٌر مرتبط بالصبغً الجنسً 
ادن الحلٌل محمول على :  مصابة وأباها سلٌمIV2 لأن البنت Xوغٌر مرتبط بالصبغً الجنسً . وجود ذكور سلٌمٌن

. صبغً لاجنسً
 

 .إن العامل الذي ساعد على ظهور المرض فً الجٌل الرابع هو زواج الأقارب (2
، وبما أن الحلٌل المسؤول عن المرض IV4 و IV2 سلٌمٌن أنجبا أبناء مصابٌن بالمرض III2 و III3نلاحظ أن الأبوٌن 

: وهكذا فكل أب ٌعطً نمطٌن من الأمشاج. S//mمتنحً  فلا ٌمكن تفسٌر هذه الحالة إلا بكون الأبوٌن مختلفً الاقتران 
S/و m/ وبالتالً فالأنماط الوراثٌة للأبناء ستكون ،S//Sأو S//mبالنسبة للأفراد السلٌمٌن، و m//m بالنسبة للأفراد 

. المصابٌن
 

 

 (.Thalassémie)مرض فقر الدم المتوسطً الثلاسٌمٌا : 5 الوثٌقة 
 

1 2 
I 

II 

III 

1 

2 3 4 

5 6 

6 1 

2 3 4 

5 

IV 
1 5 2 3 4 

أفراد مصابون أفراد سلٌمون 

فقر الدم المتوسطً الثلاسٌمٌا مرض وراثً منتشر 
على الخصوص فً بعض الدول المطلة على البحر 

ٌتمٌز هذا المرض بفقر دم حاد ناتج . الأبٌض المتوسط
عن تدمٌر تدرٌجً للكرٌات الحمراء الدموٌة، وٌرجع 
سببه إلى خلل فً تركٌب جزٌئات الخضاب الدموي 

ٌولد . الذي ٌلعب دورا أساسٌا فً نقل الغازات التنفسٌة
المصاب بالثلاسٌمٌا نتٌجة الزواج بٌن ناقلٌن للمرض 

. (عندما ٌكون الزوج والزوجة كلاهما حاملٌن للمرض)
الشخص الناقل للمرض لا تظهر علٌه أي أعراض 

. ظاهرة، ولكن ٌمك تشخٌصه بالتحالٌل الطبٌة
 

. تعطً الوثٌقة أمامه شجرة نسب عائلة تظهر المرض
  

 
 .حلل هذه الشجرة ثم استنتج نوع السٌادة بٌن الحلٌل العادي والحلٌل المسؤول عن المرض (1
نستعمل الرموز ).  وأعط تفسٌرا صبغٌا لذلك،استخرج العامل الذي ساعد على ظهور المرض فً الجٌل الرابع (2

. ( للممرضm أوM بالنسبة للحلٌل العادي، وs أوS: التالٌة
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: إذن انطلاقا من التفسٌر الصبغً فالأنماط الوراثٌة للأبناء هً
 

S//S 25%  بنسبة + m//m 25%  بنسبة + S//m 50%  بنسبة. 
: والمظاهر الخارجٌة للأبناء هً

[ S ]  (سلٌمٌن)  75% بنسبة + [ m ] (مصابٌن)  25% بنسبة .
 

       انتقال مرض Huntington          
. 6الوثٌقة أنظر : تمرٌن –  أ             

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

 :حل التمرٌن – ب            
 

 :لتحدٌد ما إذا كان الحلٌل المسؤول عن المرض سائد أم متنحً، نحلل نتائج بعض التزاوجات فً شجرة النسب (1
 

، لٌس لدٌهم أبناء (II5 وII4)أن المرض ٌظهر فً جمٌع الأجٌال، كما أن الآباء السلٌمٌن نلاحظ من خلال شجرة النسب، 
 .سائد نستنتج من هذه المعطٌات أن الحلٌل المُمرض .مصابون

 

جنسً، نعطً الافتراضات التالٌة لا لتحدٌد ما إذا كان حلٌل المرض محمولا على صبغً جنسً أو على صبغً (2
 (، لأنه سائد H بـ ، لأنه متنحً، والحلٌل الممرضn بـ العادي نرمز للحلٌل)ونتحقق منها فً شجرة النسب 

 

 III3 :[ N ]                X          III2 :[ N ] .........................................: المظاهر الخارجٌة للأبوٌن
 

................................................ : الأنماط الوراثٌة للأبوٌن

 
 

 
............................................................... : الأمشاج

 

................................................................... : الاخصاب

 
 

................................... : الأنماط الوراثٌة للأبناء

 

 

  25 %         [S] 25 %         [S] 25 %     [m] [S] % 25  ..................: المظاهر الخارجٌة للأبناء
 

 
 
 
 

 

m 

S 

m 

S 

X 

S m S m 
X 

S 

S 

m 

S 

m 

S 

m 

m 

، ، 

 .Huntingtonمرض هنتنغتون : 6 الوثٌقة 
 

 

أفراد مصابون أفراد سلٌمون 

I 

II 

III 

1 

2 
3 4 

5 6 

1 

2 3 4 

5 

IV 
1 2 

1 2 

 ؟
مظهر خارجً غٌر     ؟  

      معروف 

 هو مرض عقلً وراثً Huntingtonمرض هنتنغتون 
.  سنة45 و30ٌؤثر فً وظٌفة الدماغ، ٌظهر عموما ما بٌن 

تتجلى أهم أعراض هذا المرض فً اضطرابات حركٌة 
ونفسٌة، حٌث ٌصاب مرٌض داء هنتنغتون بالخرف وفقد 

 على ٌد 1872وصف المرض لأول مرة سنة . الذاكرة
، ومن هنا Huntington Georgeالطبٌب الأمرٌكً 

. اكتسب المرض هذا الاسم
ٌرتبط ظهور هذا المرض بمورثة سائدة محمولة على 

وتبٌن الوثٌقة أمامه شجرة نسب عائلة . صبغً لا جنسً
. بعض أفرادها مصابون بهذا المرض

 

.  مرتبط بحلٌل سائدHuntingtonبٌن أن مرض  (1

 . بٌن أن هذا المرض محمول على صبغً لا جنسً (2
(. h أوH بـ Huntington والحلٌل الممرض n أوN بـ Normalنرمز للحلٌل العادي )   
 ، ثم حدد بعد ذلك احتمال إصابة الحمٌلIII2و II2 و I1  للأفراد السلٌمٌن والأفراد المصابٌنالوراثًعط النمط أ (3

VI2  بهذا المرض. 
 

http://ar.wikipedia.org/wiki/1872
http://ar.wikipedia.org/wiki/1872
http://ar.wikipedia.org/w/index.php?title=%D8%AC%D9%88%D8%B1%D8%AC_%D9%87%D9%86%D8%AA%D9%86%D8%BA%D8%AA%D9%88%D9%86&action=edit&redlink=1
http://ar.wikipedia.org/w/index.php?title=%D8%AC%D9%88%D8%B1%D8%AC_%D9%87%D9%86%D8%AA%D9%86%D8%BA%D8%AA%D9%88%D9%86&action=edit&redlink=1
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 ًنفترض أن الحلٌل المُمرض محمول على الصبغً الجنس Y :
 

غٌر محمول  خاطئ، والحلٌل إذن فالافتراض، Y النسب إناث مصابات رغم أنهن لا ٌتوفرن على الصبغً لدٌنا فً شجرة
. Y على الصبغً الجنسً

 

 ًنفترض أن الحلٌل محمول على الصبغً الجنس X  :
 

 دٌنا الذكر ل:طرٌقة أولى IV1 مصاب، وبما أن حلٌل المرض سائد، فإن نمطه الوراثً سٌكونXH//Y أي أنه ورث ،
ٌُفترض أنها تتوفر على الحلٌل الممرضIII3 من أمه XH الحلٌل هذا الأمر غٌر . ، أي أنها مصابة كذلكXH ، التً 

.  Xغٌر محمول على الصبغً الجنسً الحلٌلبالتالً خاطئ، و صحٌح لكون هذه الأم سلٌمة، إذن فالافتراض
 

  لدٌنا الأب :ثانٌةطرٌقة II2 ًمصاب، فلو كان الحلٌل محمولا على الصبغ Xًلكان نمطه الوراث ، XH//Y ،
، لكن من خلال شجرة النسب، (الممرض والسائد XH لأنه سٌعطٌهن الحلٌل)وٌفترض أن تكون كل بناته مصابات 

. سلٌمة، مما ٌنفً هذه الفرضٌة (III1) ٌتضح أن بنته
 

 .محمول على صبغً لاجنسًإذن  هو، فX ، ولا على الصبغً الجنسYًبما أن الحلٌل غٌر محمول على الصبغً الجنسً
 

 :نحدد النمط الوراثً للأفراد (3
 

 بما أنهم ٌحملون المظهر الخارجً المتنحً، سٌكونون متشابهً الاقتران، أي أن نمطهم الوراثً : الأفراد السلٌمون
. n//nهو
 

 الأفراد المصابون I1 و II2بالمرض، لكنهم أنجبوا بعض الأبناء السلٌمٌن ذوي النمط الوراثً هؤلاء الأفراد مصابون 
n//nإجبارٌاآبائهم، وبالتالً فالآباء، سٌكونان  الأبناء السلٌمٌن ٌتوفرون على الحلٌلٌن المتنحٌٌن اللذان ورثوهما من ، هؤلاء 

. H//n هو اثًرالو مختلفً الاقتران ونمطهما
 

 الفردIII2  من جهة أخرى، أبوه. ٌتوفر علً الحلٌل الممرض السائد مصاب بالمرض، إذن فهو II1 الوراثً  سلٌم ونمطه
. H//n مختلف الاقتران، ونمطه الوراثً هو ذلكب، فهو n/   إلا الحلٌل السلٌم المتنحًلابنهلن ٌعطً ف، n//n هو
 

 احتمال إصابة الحمٌل IV2 هذا الحمٌل بالمرض، ننجز شبكة التزاوج الخاصة بأبوٌهإصابةلتحدٌد احتمال : بالمرض  
III2 وIII3 ًبعد تحدٌد نمطهما الوراث : 

 

 III2 ، أما الأب n//n سلٌمة فنمطها الوراثً لا ٌمكن أن ٌكون سوى III3بما أن الأم : III3 وIII2الأنماط الوراثٌة للأبوٌن 

. (n//n) بما أنه منحدر من أم سلٌمة ،H//nو هالمصاب فنمطه الوراثً 
:  وهكذا فالتزاوج سٌكون على الشكل التالً

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

 
 
 
 
 

 .50%  أي 2/1 هو IV2انطلاقا من هذا التحلٌل ٌتبٌن أن احتمال ظهور المرض عند الابن 
 
 

 III3 :[ n ]               X          III2 :[ H ]     .........................................: المظاهر الخارجٌة للأبوٌن
 

.......................... ...........................: الأنماط الوراثٌة للأبوٌن

 
 

 
................................................. ...................................: الأمشاج

 

............................................ .....................................................: الإخصاب

 
 

......................... ....................................................: الأنماط الوراثٌة للأبناء

 

 

 50 %       [n] [H]          % 50     ................................................................: المظاهر الخارجٌة للأبناء
 

 
 
 
 

 

n 

H 

n 

n 

H n n 

n 

H 

n 

n 

، 

X 

X 
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 :حصٌلة –  ج            

 الحلٌل ونكون متأكدٌن على أن حلٌل المرض سائد،  أبوٌن مصابٌن،من  سلٌم ابن، إذا وجدنا فً شجرة النسب
 .السلٌم متنحً

  لا ٌمكن أن ٌكون الحلٌل   حلٌل المرض سائد، ووُجد فً شجرة النسب ذكر مصاب وأمه سلٌمة،كانإذا
 .ٌفترض أن تكون الأم كذلك مصابة ، لأنه فً هذه الحالة،X محمولا على الصبغً الجنسً

  سلٌمة، لا ٌمكن أن ٌكون   المرض سائد، ووُجد فً شجرة النسب ذكر مصاب وإحدى بناتهحلٌلإذا كان
 .الحالة، ٌفترض أن تكون جمٌع بناته مصابات ، لأنه فً هذهX الحلٌل محمولا على الصبغً الجنسً

 

ΙII – دراسة انتقال أمراض وراثٌة مرتبطة بالجنس. 
       انتقال مرض الدلتونٌة Le daltonisme 
. 7الوثٌقة أنظر : تمرٌن –  أ               

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

 :حل التمرٌن – ب            
 : انجاز شجرة النسب (1
 
 

 
 
 
 
 
 
 
 

، هذا ٌعنً أن الأبوٌن ٌحملان الحلٌل المسؤول (II1) سلٌمٌن وأنجبا ابنا مصابا بالمرض I2 و I1نلاحظ أن الأبوٌن  (2
 .عن المرض دون أن ٌظهر عندهما، وبالتالً فالحلٌل المسؤول عن المرض هو حلٌل متنحً

 

 :الأنماط الوراثٌة للأفراد (3
 

 I1 : ذكر سلٌم فلن ٌكون سوىXD//Y. 

 I2 : أنثى سلٌمة فنمطها الوراثً سٌكون إماXD//XD أو XD//Xd وبما أن هذه المرأة لها ابن  مصاب ورث ،
 .XD//Xd، فنمطها الوراثً لن ٌكون سوى Xd/منها الحلٌل المسؤول عن المرض 

 II1 :مصاب فنمطه الوراثً لن ٌكون سوى ذكر Xd//Y. 

 رجل سلٌم

 رجل مصاب

 امرأة سلٌمة

 امرأة مصابة

1 2 

1 2 3 4 

1 2 3 

I 

II 

III 

 .Le daltonismeدراسة انتقال شذوذ الدلتونٌة : 7 الوثٌقة 
 

الدلتونٌة شذوذ لٌس له خطر صحً،وإنما ٌمثل عٌبا فً إبصار الألوان، إذ أن الشخص المصاب لا ٌمٌز بٌن الأحمر 
نقترح تتبع انتقال هذا المرض عند عائلة .  من الإناث0.4%  من الذكور مقابل 8% ٌصٌب هذا الشذوذ . والأخضر

. معٌنة
 مصاب بالدلتونٌة، II1ولد : )، فأنجبا ولدٌن وبنت(I2)بامرأة سلٌمة من هذا العٌب  (I1)تزوج رجل سلٌم من الدلتونٌة 

. ( سلٌمة من الدلتونٌةII3 سلٌم من الدلتونٌة، وبنت 2IIوولد 
، وبنت مصابة بالدلتونٌة III2 وIII1ولدٌن سلٌمٌن من الدلتونٌة :  مصاب بالدلتونٌة، فأنجباII4 برجل II3تزوجت البنت 

III3 .
 .أنجز شجرة نسب هذه العائلة (1
 .استخرج من معطٌات هذه الشجرة دلٌلا على كون الحلٌل المسؤول عن المرض متنحٌا (2
 للتعبٌر عن الحلٌل D، ومستعملا Xعلما أن الحلٌل المسؤول عن الدلتونٌة محمول على الصبغً الجنسً  (3

 .I1 ،I2 ،II1 ،II3أعط الأنماط الوراثٌة للأفراد :  للتعبٌر عن الحلٌل المتنحdًالسائد، و
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 II3 :ًأنثى سلٌمة فنمطها الوراثً سٌكون إما ه XD//XD أو XD//Xd لكنها أنجبت بنت مصابة ،(III3 )
 .XD//Xd ناقلة ونمطها الوراثً هو II3، وبالتالً فالمرأة Xd/ورثت منها الحلٌل الممرض 

 

       انتقال مرض الهزال العضلً لـ Duchenne 
. 8الوثٌقة أنظر : تمرٌن –  أ                  

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

 
 
 
 
 
 
 

 :حل التمرٌن – ب            
 

ٌظهر من خلال شجرة النسب أن المرض ٌصٌب الذكور دون الإناث، هذا ٌعنً أن المورثة المسؤولة عن المرض  (1
 .مرتبطة بالجنس

 مما ٌدل على أن المورثة المسؤولة عن (III3) سلٌم، وأنجب ذكرا مصابا II1ٌتضح من شجرة النسب أن الأب 
 أعطى للابن II1الأب ). X، ادن هً محمولة على الصبغً الجنسً Yالمرض غٌر محمولة على الصبغً الجنسً 

III3 ًالصبغ Y وأخذ من الأم II2 ًالصبغ Xالممرض ) .
 

 .مما ٌدل على أن الحلٌل المسؤول عن المرض متنحً (III3)سلٌمان وأنجبا طفلا مصابا  II2 و II1الأبوان  (2
 

 :الأنماط الوراثٌة (3

  الأبI1  :XSYلأنه ذكر سلٌم . 

  الأمI2 : XSXm لأنها أنثى سلٌمة وأنجبت ابن مصاب II3 أعطته الحلٌل Xm. 

  البنتII2 : XSXm لأنها أنثى سلٌمة وأنجبت ابن مصاب III3 أعطته الحلٌل Xm. 

  الابنII3  :XmY لأنه ذكر مصاب . 

  الابنII4  :XSYلأنه ذكر سلٌم . 
 

 : بالمرضIV4حساب احتمال إصابة الحمٌل  (4
 

 
 
 
 
 
 
 
 

 .Duchenneانتقال مرض الهزال العضلً لـ : 8 الوثٌقة 
 

 مرض ٌصٌب بعض Duchenneالهزال العضلً لـ 
الأطفال، حٌث ٌلاحظ ضمور وانحلال تدرٌجً لعضلاتهم 

. التً تصبح غٌر قادرة على تأمٌن الحركة والتنفس
تعطً الوثٌقة أمامه شجرة نسب عائلة أصٌب بعض أفرادها 

. Duchenneبمرض الهزال العضلً لـ 
 

اعتمادا على تحلٌل شجرة النسب بٌن أن المرض مرتبط  (1
 .Xبالجنس ومحمول من طرف الصبغً الجنسً 

 .هل الحلٌل المسؤول عن المرض سائد أم متنح (2
ولأبنائهما، . I2 و I1أعط الأنماط الوراثٌة للأبوٌن  (3

 : مستعٌنا بالرموز التالٌة
 Sأو sبالنسبة للحلٌل المسؤول عن الحالة العادٌة  .
 Mأو mبالنسبة للحلٌل المسؤول عن المرض  .

 .  بالمرضIV4حدد احتمال إصابة الحمٌل  (4
أفراد مصابون أفراد سلٌمون 

1 2 I 

II 

III 

1 

2 3 4 

5 

6 1 

2 3 4 

5 

IV 
1 2 3 4 

 III1  :[ S ]             X            III2  :[ S ] ..................................... :المظاهر الخارجٌة للأبوٌن

 
....................................... : الأنماط الوراثٌة للأبوٌن

 
 

............................................. : الأمشاج

  

 أنظر شبكة التزاوج                                        
 

، 

X 

X ، 

S 
X 

Y 

S 
X 

m X 

Y 
m 

X 
S 

X 
S 

X 
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       انتقال مرض الكساح المقاوم للفٌتامٌن Le Rachitisme Vitamino-résistant 

. 9الوثٌقة أنظر : تمرٌن –  أ                
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

 :حل التمرٌن – ب            
 

انطلاقا من شجرة النسب نلاحظ أن الآباء الذكور المصابون ٌكون أبنائهم الذكور سلٌمون بٌنما الإناث مصابات،  (1
، وهذا ٌعنً أن المورثة Xوهذا ٌدل على أن المورثة المسؤولة عن هذا المرض محمولة على الصبغً الجنسً 

 .مرتبطة بالصبغٌات الجنسٌة
 

 الحامل للحلٌل الممرض، X الصبغً 4 الحامل للحلٌل العادي، ومن الأم X الصبغً 5 من الأب 8لقد ورثت البنت  (2
 .هذا ٌعنً أن الحلٌل المسؤول عن الكساح سائد. وكانت مصابة

 

 :الأنماط الوراثٌة للأفراد (3

  2 الفرد :Xn//Xnلأنها أنثى سلٌمة وتحمل صفة متنحٌة، ٌجب ادن أن تكون متشابهة الاقتران . 
 

  4 الفرد :XR//Xn لأنها ورثت من الأب الحلٌل XR  ومن الأم الحلٌلXn. 
 

  3 الفرد :Xn//Yلأنه ذكر سلٌم . 
 

  6 الفرد :Xn//Xnلأنها أنثى سلٌمة ٌجب أن تكون ثنائٌة التنحً بالنسبة للحلٌل العادي . 
 

  11 الفرد :XR//Xn لأنها أنثى مصابة ورثت من الأب الحلٌل الممرض XR ومن الأم الحلٌل Xn. 
 

  9 الفرد :Xn//Yلأنه ذكر سلٌم . 

: انطلاقا من شبكة التزاوج
 

: المظاهر الخارجٌة للأبناء
     % -25 ♂ [m] 
     % -25 ♂ [S] 
     % -50 ♀ [S] 

 

 التحلٌل الصبغً أن احتمال إصابة  هذاٌتبٌن من
 .25%  أي 4/1 بالمرض هو IV4الحمٌل 

 

 شبكة التزاوج

S 
X 

S X 

S 
X 

m X 

S 
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Y 

m 
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Y 
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X 
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Y 

50% 25% 

50% 

25% 

50% 

25% 

50% 

25% 

 .Le Rachitisme Vitamino-résistantانتقال مرض الكساح المقاوم للفٌتامٌن : 9 الوثٌقة 
 

مرض الكساح المقاوم للفٌتامٌن مرض وراثً ٌؤدي إلى تشوه عظام  
وهذا المرض لا ٌمكن . الأطراف السفلٌة، نتٌجة تكلس رديء للعظام

.  فهو مرض مقاوم للفٌتامٌنDعلاجه بواسطة الحقن العادٌة من فٌتامٌن 
وتبٌن الوثٌقة أسفله  شجرة نسب عائلة، بعض أفرادها مصابون بالكساح 

. المقاوم للفٌتامٌن 
هل المورثة المسؤولة عن الكساح المقاوم للفٌتامٌن مرتبطة  (1

.  بالصبغٌات الجنسٌة أم بالصبغٌات اللاجنسٌة؟ علل جوابك
انطلاقا من تحلٌلك لشجرة النسب حدد الحلٌل السائد والحلٌل  (2

. المتنحً
نرمز ). 9، و6،11، 3، 4، 2حدد الأنماط الوراثٌة للأفراد  (3

. n) أو N، وللعادي بـ r أو Rللحلٌل المسؤول عن المرض بـ 
 . علل جوابك. حدد الإناث الناقلات للمرض داخل هذه العائلة  (4
 قد تزوجت برجل سلٌم، حدد الأنماط 8إذا علمت أن البنت  (5

. الوراثٌة الممكن الحصول علٌها عند أبنائها
 

6 

1 2 

3 4 5 

 7 8 

9 10 11 12 

أفراد 

سلٌمون 

أفراد 

مصابون 
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إن المقصود بالإناث الناقلات للمرض هو أنها إناث تحمل الحلٌل المسؤول عن ظهور المرض إلا أنها غٌر مصابة  (4
 .(مظهر خارجً سلٌم)به 

 المسؤول عن المرض حلٌل سائد، وبالتالً فكل أنثى Rادن فً هذه الحالة لا توجد إناث ناقلات للمرض لأن الحلٌل 
 . تكون مصابةXRXnمختلفة الاقتران 

 

 : بعد زواجها من رجل سلٌم8الأنماط الوراثٌة الممكن الحصول علٌها عند أبناء البنت  (5
 

 
 
 

 
 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

 
 

 :حصٌلة عامة
  

 عند انتقال أمراض غٌر مرتبطة بالجنس :
 

 فً حالة مرض مرتبط بحلٌل متنح: 
 

. الشخص المصاب ٌكون متشابه الاقتران بالنسبة للحلٌل المسؤول عن المرض- 
. الشخص السلٌم ٌكون مختلف الاقتران أو متشابه الاقتران بالنسبة بالنسبة للحلٌل العادي- 
 .4/3 وإنجاب طفل سلٌم هو 4/1فً حالة تزاوج فردٌن مختلفً الاقتران فاحتمال إنجاب طفل مصاب هو - 

 

 فً حالة مرض مرتبط بحلٌل سائد: 
 

. الشخص المصاب ٌكون مختلف الاقتران أو متشابه الاقتران بالنسبة للحلٌل الممرض- 
. الشخص السلٌم ٌكون متشابه الاقتران بالنسبة للحلٌل المتنحً- 
. 50% فً حالة تزاوج أبوٌن أحدهما مصاب، فاحتمال إنجاب طفل مصاب هو - 

 

 عند انتقال أمراض  مرتبطة بالجنس: 
 

 فً حالة مرض مرتبط بحلٌل متنح: 
 

. Xتكون الأمهات مختلفات الاقتران ناقلات لهذا الحلٌل الممرض بواسطة أحد صبغٌٌها الجنسٌٌن - 
.  الحامل للحلٌل الممرض، ٌكون حتما مصابا بالمرضXعندما ٌرث الأبناء الذكور من الأم الصبغً الجنسً - 
 . الحامل للحلٌل الممرض من الأم والأب معاXلا تصاب الأنثى إلا فً حالة الحصول على الصبغً الجنسً - 

 

 فً حالة مرض مرتبط بحلٌل سائد: 
 

 %. 50ٌنتج عن قران أم مصابة مختلفة الاقتران بأب سلٌم، إنجاب ذكور وإناث مصابٌن بالمرض، بنسبة - 
 .، إنجاب ذكور سلٌمون وإناث مصابة بالمرض(متشابهة الاقتران  )ٌنتج عن قران رجل مصاب بأم سلٌمة - 

 

  X           ♂[ n ]             [ R ]  ♀     ...............................................: المظاهر الخارجٌة للأبوٌن
 

 .........................................................................: الأنماط الوراثٌة
 
 

 
 .......................................................:  الأمشاج

 
 ..................................................................: الإخصاب

 

 
 

 .........................: الأنماط الوراثٌة للأبناء
 

  25 %    [n] ♀25 %     [R] ♂ 25 %     [n]♀ [R]   ♂% 25....   ..............: المظاهر الخارجٌة للأبناء
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IV – الشذوذات الصبغٌة عند الإنسان وعواقبها.Les anomalies chromosomiques  
 

 صبغٌا، إلا أنه فً بعض الحالات، 46على   عند جمٌع أفراد النوع، حٌث ٌتوفر الإنسان مثلاتابترغم أن عدد الصبغٌات 
ٌّر عدد الصبغٌات فً البٌضة الناتجة عن الإخصاب، تحدث اختلالات خلال تشكل الأمشاج ٌُغ الشًء  عند أحد الأبوٌن، مما 

وترتبط هذه . تتسبب فً أمراض تؤثر فً النمو الجسمً والعقلً للشخص المصاب ، من الشذوذ الصبغًةحالالذي ٌعطً 
.   الصبغٌاتبنٌةالشذوذات بتغٌر فً عدد أو 

 

      10الوثٌقة أنظر  . الشذوذ المرتبط بتغٌر فً عدد الصبغٌات. 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

 :تغٌر فً عدد الصبغٌات اللاجنسٌة–  أ             

  الخرٌطة الصبغٌة: 
 

 فهو ممثل بثلاثة نماذج وبالتالً هناك زٌادة صبغً 21نلاحظ على هذه الخرٌطة أن كل الصبغٌات عادٌة باستثناء الصبغً 
 أو Mongolismeأو المنغولٌة ، Trisomie 21واحد فً هذه الخرٌطة الصبغٌة لذلك ٌسمى الشذوذ بثلاثً الصبغً 

 .(1866 طبٌب برٌطانً أول من شخص الحالة Longdon Down) Down تلازمةم

.  بتغٌر فً عدد الصبغٌاتة الشذوذات الصبغٌة المرتبط:10 الوثٌقة 
 

. خرائط صبغٌة لحالات مختلفة من الشذوذات الصبغٌة. ، ،  ، ،،تعطً الوثائق 
.  تعرف على هذه الحالات وعلى خصائص كل منهالخرائط، هذه ابعد ملاحظتك ل (1
 .بواسطة رسوم تخطٌطٌة أعط التأوٌل الصبغً لحالة الشذوذ الممثلة على هذه الخرائط الصبغٌة (2
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 :هناك زٌادة فً العدد الإجمالً لصبغٌات الشخص المصاب، وستكون صٌغته الصبغٌة على الشكل التالً إذن
2n+1=45A+XY=47 

تأخر عقلً، تشوهات داخلٌة على مستوى القلب والأوعٌة الدموٌة )ٌعانً المصابون بهذا المرض من شذوذ جسدي وعقلً 
 .(والأمعاء، قامة قصٌرة، ٌدٌن بأصابع قصٌرة مع وجود طٌة وحٌدة عرضٌة، وجه ذو تقاسٌم ممٌزة

تمكن ممارسة الأنشطة التً تنبه الحواس منذ الطفولة، والتمرٌن على اللغة وعلى الحركات من تحسٌن ظروف عٌش هؤلاء 
 .الأشخاص

 

. 11 أنظر الوثٌقة :Downالتفسٌر الصبغً لمرض 
 

 
 
 
 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

 أثناء مراحل الانقسام الاختزالً عند تشكل الأمشاج لدى 21ٌفسر حدوث هذا الشذوذ بعدم انفصال صبغًٌ الزوج الصبغً 
بمشٌج آخر عادي إلى تكون بٌضة تحتوي على ثلاثة  ( إضاف21ًبصبغً )أحد الأبوٌن، إذ ٌؤدي التقاء مشٌج غٌر عادي 

. ٌنتج عنها فرد مصاب بالمرض، 21صبغٌات 
 

  الخرٌطة الصبغٌة: 
 

، ٌعانً المصابون بهذا الشذوذ من تشوهات جسدٌة وعقلٌة، غٌاب الفاصل البٌمنخري، شفة علوٌة 13ثلاثً الصبغً 
. مفتوحة، سداسً الأصابع

 

: تغٌر فً عدد الصبغٌات الجنسٌة–  ب             
 :من بٌن الشذوذات الناتجة عن تغٌر فً عدد الصبغٌات الجنسٌة نجد

 

  مرضTurner :( الخرٌطة الصبغٌة) 
 

ادن ٌصٌب الإناث فقط، ومن أهم أعراضه قصر .  صبغٌا لاجنسٌا44 واحد وXٌرتبط هذا المرض بوجود صبغً جنسً 
. القامة، وضعف تطور الصفات الجنسٌة الثانوٌة، والعقم

 

  مرضKlinefelter :( الخرٌطة الصبغٌة) 
 

 صبغٌا لاجنسٌا، 44 صبغٌا، منها 47 زائد عند الرجال المصابٌن، حٌث ٌملكون Xٌرتبط هذا المرض بوجود صبغً 
ومن أهم أعراضه اجتماع الصفات الجنسٌة الثانوٌة الذكرٌة والأنثوٌة، صغر الخصٌتٌن، . XXYوثلاثة صبغٌات جنسٌة 

 .والعقم

 .Downأصل الشذوذ الصبغً لمرض : 11 الوثٌقة 
 

 عدم الانفصال أثناء الانقسام المنصف 

الزوج الصبغً 

21 

 Iانقسام 

 IIانقسام 

انقسام اختزالً عادي 

الزوج 

 21الصبغً 

 Iانقسام 

 IIانقسام 

 عدم الانفصال أثناء الانقسام التعادلً

الزوج 

 21الصبغً 

 Iانقسام 

 IIانقسام 

 (2n+1)بٌضة بـ 

 21ثلاثً الصبغً 

إخصاب إخصاب 
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  ًمرض ثلاثً الصبغX :( الخرٌطة الصبغٌة) 
 

 صبغٌا لاجنسٌا، وثلاثة صبغٌات 44 صبغٌا، منها 47 زائد عند النساء، حٌث ٌملكون Xٌرتبط هذا المرض بوجود صبغً 
عادة ٌتمٌز الشخص المصاب بمظهر أنثوي عادي، قامة شٌئا ما طوٌلة، قدرات ذهنٌة متوسطة إلى عادٌة، . XXXجنسٌة 

 . خصوبة محدودة
 

  ًمرض ثلاثً الصبغXYY :( الخرٌطة الصبغٌة) 
 

 صبغٌا لاجنسٌا، 44 صبغٌا، منها 47 زائد عند الرجال المصابٌن، حٌث ٌملكون Yٌرتبط هذا المرض بوجود صبغً 
وأحٌانا . عادة ٌتمٌز الشخص المصاب بمظهر عادي، وقدرات ذهنٌة عادٌة، وخصوبة عادٌة. XYYوثلاثة صبغٌات جنسٌة 

 . ٌلاحظ عند الأطفال صعوبة فً التعلم
 

. 12 أنظر الوثٌقة :التفسٌر الصبغً للشذوذات المرتبطة بتغٌر عدد الصبغٌات الجنسٌة
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

ٌرجع ظهور هذه الشذوذات إلى الافتراق غٌر السلٌم لأزواج الصبغٌات الجنسٌة أثناء الانقسام الاختزالً عند تشكل الأمشاج 
 .لدى أحد الأبوٌن

 .التفسٌر الصبغً للشذوذات المرتبطة بتغٌر عدد الصبغٌات الجنسٌة: 12 الوثٌقة 
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      10الوثٌقة أنظر  . الشذوذ المرتبط بتغٌر فً بنٌة الصبغٌات. 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

 (الخرٌطة الصبغٌة )  : La délétion chromosomiqueضٌاع قطع صبغٌة –  أ             
 

ٌعانً . 5تنتج هذه الشذوذات عن فقدان جزء من أحد الصبغٌات، وأهم هذه الحالات هو ضٌاع الذراع القصٌر للصبغً 
المصابون بهذا الشذوذ من تأخر عقلً حاد، ومن تشوهات جسمٌة خاصة على مستوى الحنجرة، حٌث ٌصدر الطفل 

". صٌاح القطة"المصاب صوتا ٌشبه مواء القطة، لهذا ٌسمى هذا المرض بـ 
 

 (الخرٌطة الصبغٌة )  :La translocationالانتقال الصبغً –  ب             
 

مثلا فً هذه الحالة نتكلم عن الانتقال .  ولحمها بصبغٌات أخرىتتمثل هذه الشذوذات فً انتقال صبغٌات أو قطع منها
ٌتمٌز . 14، أما النموذج الثانً فهو محمول على الصبغً 21الصبغً المتوازن، إذ نجد نموذج واحد من الصبغً 

(. 14-21)الأشخاص المصابون بهذا الشذوذ بمظهر عادي لأن خرٌطتهم الصبغٌة كاملة، رغم أنها تتضمن صبغٌا هجٌنا 
ثلاثً الصبغً )إلا أن هؤلاء الأشخاص قد ٌنتجون أمشاجا غٌر عادٌة، تتسبب فً إنجاب أبناء مصابٌن بشذوذات كالمنغولٌة 

 .( المقنع21
 

V – تشخٌص الشذوذ الصبغً قبل الولادة: 
      دواعً إجراء التشخٌص قبل الولادي :
 

 على سلامة و صحة الحمٌل، لكنها فً الاطمئنانالتشخٌص قبل الولادي، عندما ٌرغب الوالدان فً  ٌتم اللجوء إلى اختبارات
 : بعض الأحٌان تكون ضرورٌة، و ذلك لعدة أسباب، نذكر من بٌنها

 

 صبغً، أو تشوه خلقً إذا كان للأبوٌن، أو لأحد أفراد عائلتهما، طفل مصاب بشذوذ. 

 ًإذا سبق للأبوٌن إنجاب طفل مصاب بتشوه خلقً أو شذوذ صبغ. 

 إذا كان أحد الأبوٌن ٌعانً من شذوذ صبغً، رغم سلامة جسمه من الأعراض حالة الانتقال الصبغً المتوازن. 

  سنة لوجود احتمال كبٌر لإنجاب خلف ثلاثً صبغ40ًإذا تجاوز عمر الأم الحامل . 

  مؤشرات غٌر عادٌة عند الفحص بالصدىتظهرإذا . 
 

 .ٌُعتمد فً تشخٌص الشذوذات الصبغٌة قبل الولادة، على عدة تقنٌات، تلخص الوثٌقة أسفله أهمها
 

     أهم الوسائل المعتمدة فً هذا التشخٌص : 
   :L'échographieالتصوٌر بالصدى –  أ             

 

 

 . الصبغٌاتبنٌة بتغٌر فً ة الشذوذات الصبغٌة المرتبط:13 الوثٌقة 

 
 خرائط صبغٌة  ،تعطً الوثائق 

. لبعض حالات الشذوذ الصبغً
 

تعرف لخرائط، هذه ابعد ملاحظتك ل
على هذه الحالات وعلى خصائص 

.  كل منها
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بواسطة مسبار ٌوضع على الجلد، تسلط موجات فوق صوتٌة على الجنٌن وتنعكس علٌه، ثم ٌتم التقاطها بواسطة نفس 
ونظرا لاختلاف خاصٌات كل نسٌج، تنعكس الموجات بشكل مختلف فتعطً صورا للجنٌن، ٌمكن تحلٌلها . المسبار

 (.14أنظر الوثٌقة ). ومقارنتها بالحالات العادٌة
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

. 15أنظر الوثٌقة  :  ملاحظة

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

 
 

 معاٌرة كمٌة هرمون  بالإضافة إلى فحص التصوٌر بالصدى، تمكنhCG وبروتٌن AFP فً دم المرأة الحامل من 
 .Down، وذلك لارتفاع تركٌز هذه المواد فً دم المرأة الحامل بجنٌن مصاب بمرض 21تشخٌص حالة ثلاثً الصبغً 

 

 إن احتمال إنجاب أطفال مصابٌن بمرضDownٌزداد كلما زاد سن الأم  .
  

 45 42 37 35 30 25 20سن الأم 

 60/1 100/1 300/1 500/1 1000/1 1600/1 2300/1احتمال إنجاب طفل مصاب 

 
 

 . بواسطة التصوٌر بالصدى الصوتDownًالكشف عن الإصابة بمرض  :14 الوثٌقة 
 

: المصاب علامات ممٌزة عند الحمٌل )Downمن الوثٌقة صورة بالصدى لحمٌل مصاب بمرض   أالشكلٌعطً 
، هذه العلامات لا تلاحظ عادة عند الحمٌل العادي، الملاحظ (...وجه مسطح وانتفاخ فً مستوى القفا وعنق عرٌض

. (على الشكل ب من الوثٌقة
 

 
 
 
 

  الشكل بالشكل أ 

     . بتحلٌل الدمDownالكشف عن مرض  :15 الوثٌقة 
 

 hCG، وجود تركٌز كبٌر من هرمون Downبٌنت تحالٌل الدم عند الأمهات الحوامل بأجنة مصابة بمرض 
humain Chorionic Gonadotropin))، وبروتٌن ٌركبه الحمٌل ٌرمز له بـ AFP (alpha-fœtoprotéine). 

. Marqueurs sériquesتسمى هذه المواد الموجودة بالمصل بالواسمات المصلٌة 
 

تبٌن الوثٌقة أمامه التركٌز البلازمً 
 حسب مدة الحمل hCGلهرمون 

 حالة أصٌب فٌها الجنٌن 86عند 
. Downبمرض 

 

بٌن كٌف تمكن تقنٌة تحلٌل دم 
المرأة الحامل من تدعٌم نتائج تقنٌة 

. الفحص بالصدى
 

 hCGمجال تركٌز 

فً حالة الحمل العادي 
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hCG (UI/mL) 

 الزمن بالأسابٌع من توقف الدورة الحٌضٌة
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. 16أنظر الوثٌقة  :التقنٌات الحدٌثة للفحص قبل الولادي–             ب  
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

                    a -  تقنٌةAmniocentèse 
 

خذ قلٌل من السائل السلوي الذي ٌطفو داخله الحمٌل، وانطلاقا من ؤ من الحمل، حٌث ي17هو اختبار ٌجرى فً الأسبوع 
 .الخلاٌا العالقة بهذا السائل تنجز الخرٌطة الصبغٌة للجنٌن التً تمكن من الكشف عن الشذوذات الصبغٌة المحتملة

 

                    b -  تقنٌةChoriocentèse 
قصد إنجاز خرٌطة  (أخذ خلاٌا من غدد الغشاء الخارجً للحمٌل) بواسطة ملقاط ٌتم اقتطاع عٌنات من الأنسجة الحمٌلٌة 
هذه الخلاٌا تنحدر من البٌضة وبالتالً فهً تملك نفس الزٌنة  ). صبغٌة و تحلٌلها للتأكد من خلوها من أي شذوذ صبغً

 .(الصبغٌة للحمٌل 
 

                    c -  ًتقنٌة الرصد الجنٌنEmbryoscopie 
  

بواسطة نظام عدسً ٌدخل عبر عنق الرحم، ٌمكن أخذ صور واضحة للجنٌن، الشًء الذي ٌمكن من التشخٌص المبكر 
 .للتشوهات العضوٌة المرافقة لبعض الشذوذات الصبغٌة

 

  .Choriocentèse وAmniocentèseفحص السائل السلوي والزغابات الجنٌنٌة  :16 الوثٌقة 
 

: ٌمكن الكشف عن الشذوذات الصبغٌة عند الجنٌن أثناء الحمل إما

  أسبوع من توقف الدورة الحٌضٌة17 إلى 15 باختبار السائل السلوي بعد . 

  من توقف الدورة الحٌضٌة20 باختبار دم الحبل السري بعد الأسبوع . 

 باقتلاع زغابات جنٌنٌة وتحلٌلها، انطلاقا من الأسبوع التاسع للحمل . 

  

انجاز 
الخرائط 

 الصبغٌة

 

تحلٌل 

ADN 

 مسبار
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Choriocentèse 

échographie 

 أنبوب مزود بملقط

 الرحم

 المشٌمة
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