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:مقدمة
خصوصا تلك المرتبطة ( يھتم علم الوراثة البشرية بدراسة آلیات انتقال الصفات الوراثیة عند الإنسان

:إلا أنه يواجه عدة صعوبات من بینھا) بأمراض وراثیة
.ضاع الإنسان لتزاوجات موجھةعدم إخ- 
عمر كل جیل بشري و ضعف الخصوبة وطول مدة صعوبة تطبیق القوانین الاحصائیة نظرا لطول- 

.الحمل
صعوبة التأكد من بعض الصفات الوراثیة نظرا لوجود أمراض مرتبطة بتشوھات خلقیة أثناء - 

.الحمل أو الولادة
...ض الأمراض الوراثیةـ تستر بعض العائلات عن بع

/Iبعض وسائل الدراسة:
L'arbre généalogiqueشجرة النسب 

تمكن دراسة شجرات النسب من تتبع انتقال بعض الصفات 
.الوراثیة و احتمالاتھا عبر الأجیال

.تنجز حسب قواعد دقیقة متفق علیھا
و تلون ھذه الرموز بالأسودoو الإناث بـ□يرمز للذكور بـ-

:إذا كان الفرد يظھر العاھة أو الصفة المدروسة
يمثل الأفراد المنتمون إلى نفس الجیل على نفس الخط -

الأفقي
...IIو Iالذي يشار إلیه بعدد روماني 

يرتب خلف الزوجین من الیسار إلى الیمین بأرقام -
...).3، 2، 1( عربیة 

.الوثیقة جانبه: مثال

s caryotypesLeالخرائط الصبغیة 2
يمكن تحلیل الخرائط الصبغیة من الكشف عن حالات 

الشذوذ
في و من تشخیص التشوھات المرتبطة بتغیرالصبغي 

.عدد أو بنیة الصبغیات

La biologie moléculaireالحیاءة الجزيئیة3
من الكشف عن وجود أو ADNيمكن التحلیل الدقیق لـ-

.غیاب بعض المورثات
الدم،اللمف، ( لیل السوائل الإحیائیة يمكن تح-

من الكشف ...)اللعاب
.المواد الحیويةفي بعض الزيادةعن حالات النقص أو

htt
p:/
/ne
tco
ur.
on
lin
e.f
r

http://net
http://netcour.online.fr


cour.online.frhttp://net:                                                      للمزید من الدروس زوروا الموقع التالي 

http://netcour.online.fr:                                                      للمزید من الدروس زوروا الموقع التالي 

IIدراسة حالات وراثیة مرتبطة بالجنس:
Daltonismeالدلتونیة -1

ر الدلتونیة مرض وراثي حیث يكون الشخص غیر قادر على التعرف على بعض الألوان خصوصا الأحم
.و الأخضر

مصاب بھذا المرض، في حین أن أمه و أخته غیر مصابتین، أما أبوه و أخته الثانیة فمصابین، Xالسید 
له ولدين و بنتین غیر مصابین، Xالسید . أطفال ولدين مصابین و بنت غیر مصابة3ھذه الأخیرة لھا 

.من الأم سلیمینXجدي السید .أخ مصابXلأم السید 
.نسب ھذه العائلةأنجز شجرة1-
.ھل الحلیل المسئول عن ھذا المرض سائد أم متنحي؟ علل جوابك2-
إذا علمت أن ھذا المرض مرتبط بالجنس، حدد معللا جوابك الصبغي الحامل للحلیل المسئول عن 3-

.ھذا المرض
.و زوجته و زوج أخته المصابةXحدد الأنماط الوراثیة للسید 4-
.برجل سلیمXلزواج بنت السید اعط الخلف النظري 5-

L'hémophilieالناعورية 2
يمثل ھذا المرض خللا في تجلط الدم الناتج عن افتقار 

).IXأوVIIIعامل التجلط (لعامل من عوامل التجلط
تمثل الوثیقة التالیة شجرة نسب عائلة بعض أفرادھا 

:مصابون بالناعورية
متنحي؟ علل ھل الناعورية مرتبطة بحلیل سائد أم1-

.جوابك
ھل ھذا الحلیل مرتبط بصبغي جنسي أم لاجنسي؟2-

.علل جوابك
اعط الأنماط الوراثیة للأفراد 3-

I1 وI2 وII3 وII4،تعلیل الجوابمع.

resistant-Le rachitisme vitaminoمرض الكساح المقاوم للفیتامین 3
. لسفلیة نتیجة نقص في نسبة الكالسیوم بالعظاميؤدي ھذا المرض إلى تشوه عظام الأطراف ا

:تمثل شجرة النسب جانبه عائلة مصابة بھذا المرض
علما أن ھذا المرض مرتبط بالجنس، حدد الصبغي 1-

.علل جوابك. المسئول عن نقل المرض
ھل الحلیل المسئول عن ھذا المرض سائد أم متنحي؟2-

.علل جوابك
.II4و II3و I2و I1للأفراد حدد الأنماط الوراثیة3-

مع رجل III5حدد احتمال إنجاب خلف مصاب من زواج 4-
.سلیم

صفة وجود الزغب في الأذن 4
L'hypertychose

تمثل الوثیقة التالیة شجرة نسب عائلة بعض
.الأذنینأفرادھا يتمیزون بوجود زغب كثیف في

ذه حدد الصبغي الحامل للحلیل المسئول عن ھ1-
.الصفة

I2حدد النمط الوراثي للفرد 2-

III مرتبطة غیردراسة حالات وراثیة
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:بالجنس
smeniibalالمھق -1

تمثل شجرة النسب جانبه عائلة 
:مصابة بالمھق

حدد الصبغي المسئول عن نقل 1-
.علل جوابك. المرض

ھل الحلیل المسئول عن ھذا 2-
المرض سائد أم متنحي؟

.علل جوابك
10و 6حدد الأنماط الوراثیة للأفراد 3-

.12و 11و 

حدد احتمال إنجاب خلف مصاب 4-
IV13 إذا علمت أن الأمIII9 لھا

.أمھقأب

Huntingtonمرض-2
سنة ، و يتمیز 40و ھو مرض نادر يظھر متأخرا في حدود 

حركیة تعطي حركات مفاجئة و غیر متناسقة ، و أيضا باضطرابات
المورثة المسئولة عن ھذا المرض توجد .ضطرابات في الذاكرةا

.على الزوج الصبغي الرابع
تمثل شجرة النسب جانبه عائلة بعض أفرادھا مصابون بھذا 

.المرض
ھل ھذا الحلیل مرتبط بصبغي جنسي أم لاجنسي؟علل 1-

.جوابك
.ھل ھذا المرض مرتبط بحلیل سائد أم متنحي؟ علل جوابك2-

II1و I2و I1حدد الأنماط الوراثیة للأفراد 3-

VIحالات من الشذوذ الصبغي و عواقبه:

ترتبط بعض الأمراض التي تؤثر على النمو الجسمي و العقلي عند الإنسان بحالات من الشذوذ 
.الصبغي، و التي يمكن أن تظھر نتیجة تغییر في عدد أو بنیة الصبغیات

:الصبغیاتعددیر في الشذوذ المرتبط بتغ-1
اللاجنسیةحالة الصبغیات-1-1

:Downالمنغولیة أو مرض أ
بتأخر عقلي و قصر القامة و أصابع الیدين المنغولیونيتمیز 

.مستوى القلب و الأوعیة الدموية و الأمعاءوتشوھات داخلیة على 

:تمثل الوثیقة جانبه خريطة صبغیة لشخص منغولي
: تحلیل-

Downالتفسیر الصبغي لمرضي ب ـ 
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الرابطانظر أيضا 
18و ثلاثي الصبغي 13ھناك حالات أخرى من ھذا الشذوذ الصبغي كثلاثي الصبغي - : ملحوظة

.ويعاني المصابون بھذه الشذوذات من تشوھات جسدية و عقلیة
سیر ھذه التشوھات الجسمیة و العقلیة بارتفاع تركیز و نشاط بعض أنزيمات الإستقلاب يمكن تف-

.الخلوي
:الجنسیةحالة الصبغیات-1-2

Turnerمرض أ-
بقصر القامة وعدم نمو الصفات Turnerذوذ بشيتمیز المصاب

.الجنسیة الثانوية و العقم
.تمثل الوثیقة جانبه خريطة صبغیة لمصاب بھذا الشذوذ

.حلل ھذه الخريطة الصبغیة و حدد صیغتھا الصبغیة-

Klinefelterمرض ب-
باجتماع الصفات الجنسیة Klinefelterبشذوذيتمیز المصاب 

.و بالعقم) اتساع الورك و نمو خفیف للثديین( الذكرية والأنثوية 
.ل الوثیقة جانبه خريطة صبغیة لمصاب بھذا الشذوذتمث

.حلل ھذه الخريطة الصبغیة و حدد صیغتھا الصبغیة-

c- التفسیر الصبغي لمرضيTurner وKlinefelter
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:بنیة الصبغیاتیر في الشذوذ المرتبط بتغ2
:مرض مواء القطط-2-1

من تخلف عقلي حاد و عدة ھذا الشذوذيعاني المصاب ب
تشوھات جسمیة من أھمھا تلك التي تمس الحنجرة مما 

.ر صوت يشبه مواء القططيؤدي إلى إصدا

.تمثل الخريطة الصبغیة جانبه مصاب بھذا الشذوذ
.حلل ھذه الخريطة الصبغیة، واستنتج-

حالات يكون الشخص فیھا سلیم جسمیا و -2-2
انتقال صبغي متوازن:عقلیا

تمثل الوثیقة جانبه خريطة صبغیة لشخص لا يعاني من أي 
.تأخر عقلي أو جسمي

.الخريطة الصبغیة، واستنتجحلل ھذه -

2الحالة ـ1الحالة 

Vإمكانیة تشخیص الشذوذ الصبغي قبل الولادة:
:دواعي إجراء التشخیص القبل ولادي-1
.إذا سبق للأبوين إنجاب طفل مصاب بتشوه خلقي أو شذوذ صبغي-
.، مثل انتقال صبغي متوازنإذا كان أحد الأبوين مصابا بشذوذ صبغي-
.تمال كبیر لإنجاب خلف ثلاثي صبغيسنة لوجود اح40إذا تجاوز عمر الأم الحامل -
:أھم الوسائل المعتمدة في ھذا التشخیص-2

-a معاينة الجنین بواسطة مسجل موجات فوق صوتیةEchographie يعطي صورة على شاشة
.صغیرة

-b تقنیة الرصد الجنینيEmbryoscopieبواسطة نظام عدسي يدخل عبر عنق الرحم.
-cأخذ خلايا من السائل السلوي أو من الغشاء الخارجي(لأنسجة الحمیلیة اقتطاع عینات من ا (

.قصد إجراء خريطة صبغیة و تحلیلھا
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