
                                                                     
 

        علم الوراثة البشريةعلم الوراثة البشريةعلم الوراثة البشريةعلم الوراثة البشرية

        

  1، لوحة1أنظر نشاط  :تمھيد 
  

  
  
  
  
  
  
  
 

. يمكن علم الوراثة البشرية من دراسة آليات انتقال الصفات الوراثية من جيل �خر عند ا�نسان
من أجل التنبؤ بإمكانية  ،إلى محاولة فھم كيفية انتقال بعض العاھات الوراثيةالدراسة تھدف ھذه و

إ7 أن ھذه الدراسة .إذن الھدف وقائي بالدرجة ا3ولى. تخاذ ا�جراءات الضروريةاظھورھا من جديد و
  .نتقال الصفات عند باقي الحيواناتتواجه عدة صعوبات رغم أنھا تخضع لنفس قوانين ا

  

Ι –  دراسة الوراثة عند ا�نسانوسائل.  
  :نظرا لصعوبة دراسة الوراثة عند ا�نسان، اعتمدت لھذا الغرض الوسائل التالية

  

   Les arbres généalogiquesشجرات النسب        1111
  

من طرف أطباء اختصاصيين، بعد استرداد كل ا3حداث العائلية العامة لعدة  تنجز شجرات النسب
  .1، لوحة2نشاطأنظر . أجيال، مع رصد الصفة المAحظة عند السلف وعند الخلف

  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  

  .صعوبات دراسة الوراثة البشرية: 1نشاط  ���� 
  

 .7 يعتبر ا�نسان مادة تجريبية يمكن إخضاعھا لتزاوجات موجھة )1
 .وكذلك طول عمر كل جيل. 7 يمكن تطبيق القوانين ا�حصائية نظرا لقلة أفراد كل جيل )2
نوع  246نوعا ممكنا من ا3مشاج وبالتالي   (2²³)تمكن من إعطاء ) 46(العدد الكبير لصبغيات خلية ا�نسان  )3

 .من البويضات الملقحة، الشيء الذي يطرح صعوبة في البحث
تتمحور أغلب الدراسات حول انتقال ا3مراض الوراثية، والدراسات السريرية لحا7ت وراثية عند سAلة ا3سر  )4

 .قة التي غالبا تكون معروفة لھذا تؤخذ كمثال لدراسة انتقال صفة وراثية داخل السAلة البشريةالعري
 

1اللوحــــــــــة   

  .الوسائل التي تمكن من دراسة الوراثة عند ا�نسان:  2نشاط   2222
  
  Les arbres généalogiques= شجرات النسب  ����   
  

تتبع نقل بعض الصفات وا3مراض عبر أجيال سAلة عائلة وكذلك احتمال انتقال ھذه الصفات يمكن 
لHجيال الموالية وذلك بإنجاز ما يسمى شجرة النسب، وھي رسم بياني يبين جميع ا3حداث العائلية 

ا�باء ( من زواج وإنجاب وظھور أو عدم ظھور الصفة الوراثية المدروسة عند السلف والخلف 
يحمل  حيث نرمز لIناث بدائرة والذكور بمربع ونلون ھذه الرموز با3سود إذا كان الفرد). ا3بناء و

  .ونتركه فارغا إذا كان الفرد 7 يحمل ھذه الصفة.الصفة المدروسة 
نضع أفراد الجيل الواحد على نفس الخط من ا3كبر على اليسار إلى ا3صغر على اليمين بالنسبة      

 ). 1أنظر الوثيقة  ( .لكل زوج
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  .1، لوحة3نشاطأنظر  Les cartes chromosomiquesالخرائط الصبغية         2222
  

  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  

الخريطة الصبغية ھي عبارة عن وثيقة تبين مجموع الصبغيات التي توجد في خلية كائن معين، مرتبة 
  ,,,أزواج حسب جملة من المعايير كالقد وموقع الجزيء المركزي  على شكل

ومن تشخيص التشوھات  الصبغي يمكن تحليل الخرائط الصبغية من الكشف عن حا7ت الشذوذ
  .في عدد أو بنية الصبغيات المرتبطة بتغير

  
  

 الرموز المستعملة -نجاز شجرة النسب: 1الوثيقة 

أفراد مصابون 
بالمرض 
 المدروس

 رجل

 امرأة
 حميل سليمون

III  ,  II  ,  I  =أرقام ا�جيال  

ا�فرادأرقام =    3،    2،    1  

 فرد ناقل للمرض

 زواج أقارب     زواج  

 شجرة نسب عائلة توأم غير حقيقي توأم حقيقي

I 

II 

III 

IV 

1 2 3 4 5 6 7 

1 2 3 4 5 6 7 

1 2 3 4 5 

  . Les cartes chromosomiquesالخرائط الصبغية :  3نشاط  3333 
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تعتمKKد تقنيKKة انجKKاز الخريطKKة الصKKبغية علKKى تصKKوير صKKبغيات إحKKدى خAيKKا الشKKخص الخاضKKع للفحKKص 
  .أنظر الوثيقة أمامه,,, وترتيبھا حسب القد والشكل وموقع الجزيء المركزي 

تشKKخيص التشKKوھات ويمكKKن  تحليKKل الخريطKKة الصKKبغية مKKن الكشKKف عKKن حKKا7ت الشKKذوذ الصKKبغي، ومKKن 
  .المرتبطة بتغيير عدد أو شكل الصبغيات

  .قطع صبغيات الخريطة الصبغية أمامه، ثم رتبھا على شكل أزواج 
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  .2، لوحة4نشاطأنظر  ADNتحليل الـ        ����
  .ADNتحليل الـ :  4نشاط 

  

  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  

  .من الكشف عن وجود أو غياب بعض المورثات   ADN التحليل الدقيق لـيمكن 
  

ΙI – دراسة انتقال أمراض وراثية غير مرتبطة بالجنس.  
 Mucoviscidoseانتقال مرض        1111
  2، لوحة1أنظر تمرين : تمرين    – أ            

  
  .دراسة أمراض وراثية غير مرتبطة بالجنس:  5نشاط  ���� 
  

  :  1تمرين  ����     
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  

  
  
  
  

  :تمرين حل ال  – ب           
  

. سليمين I2و  I1مصابة بالمرض، بينما أبواھا  II3تبين شجرة النسب في ھذه الحالة أن البنت  )1
 .نستنتج من ھذا أن المرض المعني متنحي

مصابة بالمرض، يدل على  II3سليم والبنت  I2كون الحليل المسؤول عن المرض متنحي وا3ب 
  ).غير مرتبطة بالجنس ( أن المورثة المعنية محمولة عل صبغي � جنسي 

  
  

- 

+

G 

عزل كريات  ADNاستخ:ص  ADNتجزيء 
 بيضاء

دم
ة 

عين
 

من خ:يا الشخص المختبر ونعالجھا بأنزيمات  ADNنعزل  ����
فصل نوعية، ونضع خليط القطع المحصلة في حفر أنجزت في 

  .Agaroseغراء يسمى 
ذات شحنة  ADNبما أن قطع : نخضع الغراء لمجال كھربائي ����

سالبة فإنھا تھاجر نحو القطب الموجب بسرعة تتناسب وقدھا، 
فتنتشر منفصلة بعضھا عن بعض، لنحصل على قطع يمكن تحديد 

  ).قطع عيار ( قدھا بمقارنتھا بمواقع قطع أخرى معروفة القد 
  :نرصد متتالية معينة تنتمي للمورثة ب ����

 .لفصل لولبيھا ADNمعالجة قطع   •
التي  ADNمشعة ومتكاملة مع متتالية  ADNإضافة قطع  •

ھجين يسھل رصده  ADNنبحث عنھا، حيث تشكل معھا 
  .بالتصوير ا�شعاعي الذاتي

� 

� � ADN شاھد  

ADN المراد رصده  

 ADNرصد 

2اللوحــــــــــة   

مرض وراثي يتميز باضطرابات  Mucoviscidoseمرض 
ھضمية وتنفسية، تسببھا إفرازات لزجة للغدد المخاطية، الشيء الذي 

يؤدي إلى انسداد في القنوات الناقلة للعصارة البنكرياسية، وبالتالي 
كما يؤدي إلى انسداد : اضطرابات في الوظيفة الھضمية للبنكرياس

  .ر تنفسي وا�صابة بالتعفناتالتشعبات الرئوية، فيسبب ذلك عس
تعطي الوثيقة أمامه شجرة نسب عائلة بعض أفرادھا مصابون بھذا 

  .المرض
حلل ھذه الشجرة ثم استنتج نوع السيادة بين الحليل العادي  )1

 .والحليل المسؤول عن المرض
انط:قا من التأويل الصبغي فسر كيف ينتقل ھذا المرض من  )2

 وللحليل     nأو  Nي ب نرمز للحليل العاد. ( جيل Jخر
  ) mأو  Mالممرض بـ                        

 

I 

II 

III 

1 2 

1 2 3 4   5 6 7 

1 2 3 4 5 

  أفراد مصابون  أفراد سليمون
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� يمكن ادن تفسير ھذه الحالة إ� بكون ا.بوين II3أنجبا البنت  I2و  I1ن1حظ أن ا.بوين  )2 ،
، وبالتالي /mو  /N: وھكذا فكل أب يعطي نمطين من ا.مشاج. N//mمختلفي ا�قتران 

بالنسبة  m//mبالنسبة لAفراد السليمين، و N//mأو  N//Nفالمظاھر الخارجية لHبناء ستكون 
 .لAفراد المصابين

 

N//N    25 %بنسبة    +m//m    25 %بنسبة    +N//m     50 %بنسبة.  
[ N ]    75 %بنسبة    +[ m ]     25 %بنسبة. 

  

   Thalassémieانتقال مرض        2222 
          

  2، لوحة2أنظر تمرين : تمرين   – أ            
  
  :  2تمرين  ����
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  

  
  
  
  
  

    
  :تمرين حل ال  – ب           

  

نAحظ أن الحليل المسؤول عن المرض المدروس غائب ظاھريا عند السلف وموجود عند الخلف  )1
)IV2  وIV4 (نستنتج من ھذا أن الحليل المسؤول عن المرض متنحي ،. 

3ن ھناك إناث مصابات  Yالحليل المسؤول عن المرض غير مرتبط بالصبغي الجنسي 
ادن الحليل : مصابة وأباھا سليم 3IV2ن البنت  Xبالمرض، وغير مرتبط بالصبغي الجنسي 

  .محمول على صبغي �جنسي
  

 .إن العامل الذي ساعد على ظھور المرض في الجيل الرابع ھو زواج ا.قارب )2
، وبما أن الحليل IV4و  IV2سليمين أنجبا أبناء مصابين بالمرض  III2و  III3بوين ن1حظ أن ا.

. S//mالمسؤول عن المرض متنحي  ف1 يمكن تفسير ھذه الحالة إ� بكون ا.بوين مختلفي ا�قتران 
فالمظاھر الخارجية لHبناء ستكون ، وبالتالي /mو  /S: وھكذا فكل أب يعطي نمطين من ا.مشاج

S//S  أوS//m فراد السليمين، وAبالنسبة لm//m فراد المصابينAبالنسبة ل.  
  

  
  

م��رض وراث��ي ) Thalassémie(فق��ر ال��دم المتوس��طي الث�س��يميا 
منتشر على الخصوص في بع�ض ال�دول المطل�ة عل�ى البح�ر ا�ب�يض 

يتميز ھذا الم�رض بفق�ر دم ح�اد ن�اتج ع�ن ت�دمير ت�دريجي . المتوسط
للكريات الحمراء الدموية، ويرجع سببه إلى خلل في تركي�ب جزيئ�ات 

. الخضاب الدموي التي يلعب دورا أساسيا ف�ي نق�ل الغ�ازات التنفس�ية
بم�رض الث�س�يميا نتيج�ة ال�زواج ب�ين ن�اقلين للم�رض  يولد المصاب

الش��خص ). عن��دما يك��ون ال��زوج والزوج��ة ك�ھم��ا ح��املين للم��رض(
ك���ن يمك���ن ظ���اھرة ول أع���راضالناق���ل للم���رض Q تظھ���ر علي���ه أي 

  .تشخيصه بالتحاليل الطبية

حلل ھذه الشجرة ثم استنتج نوع السيادة بين الحليل  )1
 .العادي والحليل المسؤول عن المرض

استخرج العامل الذي ساعد على ظھور المرض في الجيل  )2
نستعمل الرموز التالية . ( الرابع وأعط تفسيرا صبغيا لذلك

 :S  أوs  بالنسبة للحليل العادي، وM  أوm  للممرض.(  
 

1 2 
I 

II 

III 

1 

2 3 4 

5 6 

6 1 

2 3 4 

5 

IV 
1 52 3 4 

  أفراد مصابون  أفراد سليمون
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           Huntingtonانتقال مرض        3333
  3، لوحة3أنظر تمرين : تمرين   –  أ           

  
  :  3تمرين  ����     
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  

  
  
  
  
  
  

  :تمرين حل ال – ب           
، ليس لديھم ) II5و  II4( نAحظ أن المرض يظھر في جميع ا3جيال، كما أن ا�باء السليمين  )1

 .نستنتج من ھذا أن الحليل المسؤول عن المرض ھو حليل سائد .أبناء مصابون
 

 III1، فالبنت Xإذا افترضنا أن الحليل المسؤول عن المرض محمول على الصبغي الجنسي  )2
وبما أن الحليل المسؤول عن المرض سائد، فيجب أن تكون ھذه البنت  XHترث من أبيھا 

 .مصابة
سليمة، من أب مصاب، فالمورثة المسؤولة عن المرض محمولة على صبغي  III1بما أن البنت 

  .7جنسي
  

 :من الجيل الرابع 2احتمال ظھور المرض لدى الفرد  )3
سليمة فنمطھا الوراثي � يمكن أن يكون سوى  III3بما أن ا.م : III3و  III2ا3نماط الوراثية لHبوين 

n//n  أما ا.ب ،III2  H//n . 
  

  

، ، 

m 

S 

m 

S 

X 

S m S m X 

S 

S 

m 

S 

m 

S 

m 

m 

 III3    :[ S ]         X        III2    :[ S ] .........................................................................................: المظاھر الخارجية لAبوين
  

        .............................................................................................................: ا.نماط الوراثية لAبوين
  

         ............................................................................................................................................................................................................: ا.مشاج 
  

        ............................................................................................................................................................: اPخصاب
  

 25 %         [S] 25 %         [S] 25 %       [m] [S] % 25    .................................................: المظاھر الخارجية لAبناء

ھو مرض عقلي وراثي يؤثر في  Huntingtonمرض ھنتنغتون 
سنة، تتجلى أھم  45و 30وظيفة الدماغ، يظھر عموما ما بين 

أعراض ھذا المرض في اضطرابات حركية ونفسية، حيث يصاب 
ل وصف المرض �و. ،وفقد الذاكرة بالخرفمريض داء ھنتنغتون 

 Huntingtonعلى يد الطبيب ا�مريكي  1872مرة سنة 
George  ومن ھنا اكتسب المرض ھذا ا-سم.  

سائدة محمولة على صبغي - يرتبط ظھور ھذا المرض بمورثة 
وتبين الوثيقة أمامه شجرة نسب عائلة بعض أفرادھا . جنسي

  .مصابون بھذا المرض
 .مرتبط بحليل سائد Huntingtonبين أن مرض  )1
نرمز . ( بين أن ھذا المرض محمول على صبغي - جنسي )2

 ). hأو  Hوالحليل الممرض بـ  nأو  Nللحليل العادي بـ 
  أفراد مصابون  أفراد سليمون  .من الجيل الرابع 2لمرض لدى الفرد ما ھو احتمال ظھور ا )3

I 

II 

III 

1 

2 
3 4 

5 6 

1 

2 3 4 

5 

IV 
1 2 

1 2 

 ؟
  معروفمظھر خارجي غير   ؟
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 : وھكذا فالتزاوج سيكون على الشكل التالي
 
  
 
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
 

  .2/1ھو  VI2انطAقا من ھذا التحليل يتبين أن احتمال ظھور المرض عند ا7بن 
  

ΙII – دراسة انتقال أمراض وراثية مرتبطة بالجنس.  
  Le daltonismeانتقال مرض الدلتونية        1111
  3، لوحة1أنظر تمرين : تمرين   –  أ           

  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  

  :تمرين حل ال – ب           
 : انجاز شجرة النسب )1
  

 
  
  
  
  
  
  

n 

H 

n 

n 

H n n 

n 

H 

n 

n 

، 

X 

X 

 III3    :[ n ]         X        III2    :[ H ] .........................................................................................: المظاھر الخارجية لAبوين
  

        .............................................................................................................: ا.نماط الوراثية لAبوين
  

         ............................................................................................................................................................................................................: ا.مشاج 
  

        ..........................................................................................................................................................................................................................: اPخصاب
  

   50 %       [n] [H]          % 50    .........................................................................................................................................: المظاھر الخارجية لAبناء

 رجل سليم

 مصابرجل 

 امرأة سليمة

 امرأة مصابة

1 2

1 2 3 4 

1 2 3 

I 

I I 

III  

  .دراسة أمراض وراثية مرتبطة بالجنس:  6نشاط  ���� 
  :  1تمرين  ����    

. شذوذا يھم إبصار ا3لوان، إذ أن الشخص المصاب 7 يميز بين ا3حمر وا3خضر Daltonismeتعتبر الدلتونية 
  .نقترح تتبع انتقال ھذا المرض عند عائلة معينة

مصاب  II1ولد : ( ، فأنجبا ولدين وبنت ) I2( بامرأة سليمة من ھذا العيب )  I1( تزوج رجل سليم من الدلتونية 
  ).سليمة من الدلتونية II3سليم من الدلتونية، وبنت  2IIبالدلتونية، وولد 
وبنت مصابة بالدلتونية . III2و  III1ولدين سليمين من الدلتونية : مصاب بالدلتونية، فأنجبا II4برجل  II3تزوجت البنت 

III3.  
 .أنجز شجرة نسب ھذه العائلة )1
 .استخرج من المعطيات السابقة دليA على كون الحليل المسؤول عن المرض متنحيا )2
للتعبير عن الحليل  D، ومستعمX Aعلما أن الحليل المسؤول عن الدلتونية محمول على الصبغي الجنسي  )3

 .I1 ،I2 ،II1 ،II3فراد أعط ا3نماط الوراثية لH: للتعبير عن الحليل المتنحي dالسائد، و
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، ھذا يعني أن ا.بوين ) II1( سليمين وأنجبا ابنا مصابا بالمرض  I2و  I1ن1حظ أن ا.بوين  )2
يحم1ن الحليل المسؤول عن المرض دون أن يظھر عندھما، وبالتالي فالحليل المسؤول عن 

 .المرض ھو حليل متنحي
 
 :الوراثية لAفرادا.نماط  )3

• I1  : ذكر سليم فلن يكون سوىXDY. 
• I2  : أنثى سليمة فنمطھا الوراثي سيكون إماXDXD  أوXDXd وبما أن ھذه المرأة لھا ،

، فنمطھا الوراثي لن يكون سوى Xdابن  مصاب ورث منھا الحليل المسؤول عن المرض 
XDXd. 

• II1  : ذكر مصاب فنمطه الوراثي لن يكون سوىXdY. 
• II3  : ھي أنثى سليمة فنمطھا الوراثي سيكون إماXDXD  أوXDXd لكنھا أنجبت بنت ،

ناقلة ونمطھا الوراثي  II3، وبالتالي فالمرأة Xdورثت منھا الحليل الممرض ) III3(مصابة 
 .XDXdھو 

 
  Duchenneالھزال العضلي لـ انتقال مرض        2222
  3، لوحة2أنظر تمرين : تمرين   –  أ           

  

  :  2تمرين  ����    
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  

  
  
  
  
  
  

  :تمرين حل ال – ب           
  

يظھر من خAل شجرة النسب أن المرض يصيب الذكور دون ا�ناث، ھذا يعني أن المورثة  )1
 .المسؤولة عن المرض مرتبطة بالجنس

مما يدل على أن  ( III3 )سليم، وأنجب ذكرا مصابا  II1يتضح من شجرة النسب أن ا3ب 
، ادن ھي محمولة على Yالمورثة المسؤولة عن المرض غير محمولة على الصبغي الجنسي 

 Xالصبغي  II2وأخذ من ا3م  Yالصبغي  III3أعطى لAبن  II1ا3ب . (Xالصبغي الجنسي 
  ).الممرض

  
مما يدل على أن الحليل المسؤول عن ) III3(وأنجبا طفA مصابا  سليمان II2و  II1ا3بوان  )2

 .المرض متنحي
  

  

مرض يصيب بعض ا�طفال، حيث  Duchenneالھزال العضلي لـ 
ي:حظ ضمور وانح:ل تدريجي لعض:تھم التي تصبح غير قادرة على 

  .تأمين الحركة والتنفس
تعطي الوثيقة أمامه شجرة نسب عائلة أصيب بعض أفرادھا بمرض 

  .Duchenneالھزال العضلي لـ 
اعتمادا عل تحليل شجرة النسب بين أن المرض مرتبط بالجنس  )1

 .Xومحمول من طرف الصبغي الجنسي 
 .ھل الحليل المسؤول عن المرض سائد أم متنح )2
و�بنائھما، مستعينا . I2و  I1أعط ا�نماط الوراثية لNبوين  )3

 :بالرموز التالية 
- S  أوs بالنسبة للحليل المسؤول عن الحالة العادية.  
- M  أوm بالنسبة للحليل المسؤول عن المرض  

  أفراد مصابون  أفراد سليمون .بالمرض  IV4حدد احتمال إصابة الحميل  )4

1 2 I 

II 

III 

1 

2 3 4 

5 

6 1 

2 3 4 

5 

IV 
1 2 3 4 

3اللوحــــــــــة   

7



                                                                     
 

 :ا3نماط الوراثية )3
 .3نه ذكر سليم I1  :XSYا3ب  •
 .Xmأعطته الحليل  3II3نھا أنثى سليمة وأنجبت ابن مصاب  I2  :XSXmا3م  •
 .3نه ذكر سليم II1  :XSYا7بن  •
 .Xmأعطته الحليل  3III3نھا أنثى سليمة وأنجبت ابن مصاب  II2  :XSXmالبنت  •
 .3نه ذكر سليم II4  :XSYا7بن  •
 .بما أنھا سليمة وليس لديھا ابن مصاب XSXmأو  II5  :XSXSالبنت  •

  
 :بالمرض IV4حساب احتمال إصابة الحميل  )4

  
 
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  

  .25 %أي  4/1بالمرض ھو  IV4الحميل يتبين من التحليل الصبغي أن احتمال إصابة 
  

  Le Rachitisme Vitamino-résistantمرض الكساح المقاوم للفيتامين انتقال        3333
  3، لوحة3أنظر تمرين : تمرين   –  أ           

  : 3تمرين      ����
  
  
  
  
  
  
  
  
  

  
  
  
  
  

    

، 

X 

X 

 III1    :[ S ]         X        III2    :[ S ] .........................................................................................: المظاھر الخارجية لAبوين
  

        .............................................................................................................: ا.نماط الوراثية لAبوين
  

         ............................................................................................................................................................................................................: ا.مشاج 
  

          .......................................................................................................................................: اPخصاب
  

   25 %      [S]  25 %      [S]  25 %      [m]  [S]    % 25 ........................................:ھر الخارجية لAبناءالمظا

، 

S X 

Y 

S X 

m X 

Y 
m 

X 
S 

X 
S 

X 

S X 

S X 

S X 

m X 

S X 

Y 

m X 

Y 

مرض وراثي يؤدي إلى تشوه عظام ا�طراف السفلية،   Le Rachitisme Vitamino-résistantمرض الكساح المقاوم للفيتامين 
وتبين الوثيقة . فھو مرض مقاوم للفيتامين  Dوھذا المرض - يمكن ع:جه بواسطة الحقن العادية من فيتامين . نتيجة تكلس رديء للعظام

  .أسفله  شجرة نسب عائلة، بعض أفرادھا مصابون بالكساح المقاوم للفيتامين 
 ؤولة عن الكساح المقاوم للفيتامين مرتبطةھل المورثة المس )1

  . بالصبغيات الجنسية أم بالصبغيات ال:جنسية ؟ علل جوابك    
  انط:قا من تحليلك لشجرة النسب حدد الحليل السائد والحليل )2

  .المتنحي        
 نرمز . (  9، و11، 6، 3، 4، 2حدد ا�نماط الوراثية لNفراد  )3

  .n)أو  N، وللعادي بـ rأو  Rللحليل المسؤول عن المرض بـ         
 . علل جوابك. حدد ا�ناث الناق:ت للمرض داخل ھذه العائلة  )4
  قد تزوجت برجل سليم ، حدد ا�نماط 8إذا علمت أن البنت  )5

  .الوراثية الممكن الحصول عليھا عند أبنائھا    
 

6

1 2 

3 4 5 

 7 8 

9 10 11 12 

أفراد 
  سليمون

أفراد 
  مصابون
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  :تمرين حل ال – ب           
  

انطAقا من شجرة النسب نAحظ أن ا�باء الذكور المصابون يكون أبنائھم الذكور سليمون بينما  )1
ا�ناث مصابات، وھذا يدل على أن المورثة المسؤولة عن ھذا المرض محمولة على الصبغي 

 .، وھذا يعني أن المورثة مرتبطة بالصبغيات الجنسيةXالجنسي 
 

 Xالصبغي  4الحامل للحليل العادي، ومن ا3م  Xي الصبغ 5من ا3ب  8لقد ورثت البنت  )2
 .ھذا يعني أن الحليل المسؤول عن الكساح سائد. الحامل للحليل الممرض، وكانت مصابة

 

 :ا3نماط الوراثية لHفراد )3
 

 .3نھا أنثى سليمة وتحمل صفة متنحية، يجب ادن أن تكون متشابھة ا7قتران XnXn:  2الفرد   •
 .Xnومن ا3م الحليل  3XRنھا ورثت من ا3ب الحليل  XRXn:  4الفرد   •
 .3نه ذكر سليم XnY:  3الفرد   •
 .3نھا أنثى سليمة يجب أن تكون ثنائية التنحي بالنسبة للحليل العادي XnXn:  6الفرد   •
ومن ا3م الحليل  3XRنھا أنثى مصابة ورثت من ا3ب الحليل الممرض  XRXn:  11الفرد   •

Xn. 
 .3نه ذكر سليم XnY : 9الفرد   •

 

إن المقصود با�ناث الناقAت للمرض ھو أنھا إناث تحمل الحليل المسؤول عن ظھور المرض  )4
 ).مظھر خارجي سليم ( إ7 أنھا غير مصابة به 

المسؤول عن المرض حليل  Rادن في ھذه الحالة 7 توجد إناث ناقAت للمرض 3ن الحليل 
  .تكون مصابة XRXnسائد، وبالتالي فكل أنثى مختلفة ا7قتران 

 

 :بعد زواجھا من رجل سليم 8ا3نماط الوراثية الممكن الحصول عليھا عند أبناء البنت  )5
 
 
 
 
  

 
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  

، 

X 

X 

  X               [ n ]          [ R ]:         .........................................................................................: المظاھر الخارجية لAبوين
  

        .............................................................................................................: ا.نماط الوراثية لAبوين
  

         ............................................................................................................................................................................................................: ا.مشاج 
  

          .......................................................................................................................................: اPخصاب
  

   25 %      [n]  25 %      [R]  25 %      [n]  [R]    % 25 ........................................:المظاھر الخارجية لAبناء

، 

n X 

Y 

R X 

n X 

Y 
n 

X 
n 

X 
R 

X 

R X 

n X 

n X 

n X 

R X 

Y 

n X 

Y 
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  : حصيلة عامة 

 :عند انتقال أمراض غير مرتبطة بالجنس
  

 :في حالة مرض مرتبط بحليل متنح  •
  .الشخص المصاب يكون متشابه ا7قتران بالنسبة للحليل المسؤول عن المرض -
  .ا7قتران أو متشابه ا7قتران بالنسبة بالنسبة للحليل العاديالشخص السليم يكون مختلف  -
  .4/3وإنجاب طفل سليم ھو  4/1في حالة تزاوج فردين مختلفي ا7قتران فاحتمال إنجاب طفل مصاب ھو  -
  

 : سائدفي حالة مرض مرتبط بحليل  •
  .الممرضالشخص المصاب يكون مختلف ا7قتران أو متشابه ا7قتران بالنسبة للحليل  -
  .الشخص السليم يكون متشابه ا7قتران بالنسبة للحليل المتنحي -
  .50 %في حالة تزاوج أبوين أحدھما مصاب، فاحتمال إنجاب طفل مصاب ھو  -
  

  :عند انتقال أمراض  مرتبطة بالجنس
  

 :في حالة مرض مرتبط بحليل متنح  •
  .Xتكون ا3مھات مختلفات ا7قتران ناقAت لھذا الحليل الممرض بواسطة أحد صبغييھا الجنسيين  -
الحامل للحليل الممرض، يكون حتما مصابا  Xعندما يرث ا3بناء الذكور من ا3م الصبغي الجنسي  -

  .بالمرض
الممرض من ا3م وا3ب الحامل للحليل  7X تصاب ا3نثى إ7 في حالة الحصول على الصبغي الجنسي  -

  .معا
  

 : سائدفي حالة مرض مرتبط بحليل  •
  .ينتج عن قران أم مصابة مختلفة ا7قتران بأب سليم، إنجاب ذكور وإناث مصابين بالمرض -
 .، إنجاب ذكور سليمون وإناث مصابة بالمرض)متشابھة ا7قتران ( ينتج عن قران رجل مصاب بأم سليمة  -

 
IV – عند ا�نسان وعواقبھا الشذوذات الصبغية. Les anomalies chromosomiques chez l’Homme 

  
تعرف عند ا�نسان عدة حا7ت من الشذوذ الصبغي، تتسبب في أمراض تؤثر في النمو الجسمي 

، 7أنظر نشاط . والعقلي للشخص المصاب، وترتبط ھذه الشذوذات بتغير في عدد أو شكل الصبغيات
  . 4 لوحة
 

 

 

 

 
  

1111      

 

 .الشذوذ المرتبط بتغير في عدد الصبغيات
  

           
 : تغير في عدد الصبغيات ال:جنسية  –  أ
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 . الشذوذات الصبغية عند ا�نسان وعواقبھا:  7نشاط  ���� 
  


،  ����، 				،����تعطي الوثائق 


 ،���� ،���� ،  .خرائط صبغية لحا-ت مختلفة من الشذوذات الصبغية  . ����، 
 .تعرف على ھذه الحا-ت وعلى خصائص كل منھا )1
 .5لوحة  1انط:قا من ھذه الوثائق أتمم جدول الوثيقة  )2
 . بواسطة رسوم تخطيطية أعط التأويل الصبغي لحالة الشذوذ الممثلة على ھذه الخرائط الصبغية )3
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 : 1 الوثيقة 
 

 
  

 :����الخريطة الصبغية  •
فھو ممثل بثAث نماذج و  21كل الصبغيات عادية باستثناء الصبغي  أن على ھذه الخريطة نAحظ

 21ثAثي الصبغي به الخريطة الصبغية لذلك يسمى الشذوذ ذزيادة صبغي واحد في ھ بالتالي ھناك
Trisomie.   نتكلم عن مرض أوDown

 
  .Mongolismeأو المنغولية 

تشوھات داخلية على مستوى تأخر عقلي، ( يعاني المصابون بھذا المرض من شذوذ جسدي وعقلي 
، قامة قصيرة، يدين بأصابع قصيرة مع وجود طية وحيدة عرضية، القلب و ا3وعية الدموية و ا3معاء

  ).وجه ذو تقاسيم مميزة 
 
  

الخريطة 
  الصبغية 

عدد 
  الصبغيات 

  المظھر الخارجي  تردد الشذوذ  اسم الشذوذ

    : ����الخريطة 
منغولية أو تثلث 

  21الصبغي 
 DOWNأو مرض 

10000  /18  

تأخر عقلي ،قصر القامة، وجه ذو تقاسيم 
مميزة، يدين بأصابع قصيرة مع وجود 

ية وحيدة عرضية، تشوھات داخلية ط
  ... )القلب، ا.وعية، ا.معاء(

  1/  10000  13ث1ثي الصبغي     :  				الخريطة 
غياب الفاصل البيمنخري، شفة علوية 

  .مفتوحة، سداسي ا.صابع

    : ����الخريطة 
أعراض مرض 

Turner 
10000  /4  

مظھر أنثوي، غياب المبيضين أو 
  ...ضمورھما، عقم، 


الخريطة 


 :    
أعراض مرض 
Klinefelter 

1000  /2  
مظھر ذكري ، خصيتان ضامرتان، 

  . غياب تشكل النطاف، ثديان ناميان

  X 1000  /1ث1ثي الصبغي     : ����الخريطة 
شيئا ما طويلة، مظھر أنثوي عادي، قامة 

  .قدرات ذھنية عادية، خصوبة عادية
  .رجل عادي المظھر، بخصوبة عادية  XYY 1000  /2ث1ثي الصبغي     : ����الخريطة 

الخريطة   1/  40000  صياح القطة    : 
تأخر عقلي حاد، تشوھات جسمية 

  خصوصا على مستوى الحنجرة

 ���� 

1 2 3 4 
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 .5، لوحة2أنظر الوثيقة :Downالتفسير الصبغي لمرض 
 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 
  
 

أثناء مراحل ا7نقسام ا7ختزالي  21يفسر حدوث ھذا الشذوذ بعدم انفصال صبغيي الزوج الصبغي 
بمشيج ) إضافي 21بصبغي (التقاء مشيج غير عادي  عند تشكل ا3مشاج لدى أحد ا3بوين، إذ يؤدي

  .ينتج عنھا فرد مصاب بالمرض 21آخر عادي إلى تكون بيضة تحتوي على ثAث صبغيات 
  

 :����الخريطة الصبغية  •
، يعاني المصابون بھذا الشذوذ من تشوھات جسدية وعقلية، غياب الفاصل 13ثAثي الصبغي 

  .3صابعالبيمنخري، شفة علوية مفتوحة، سداسي ا
  

  : تغير في عدد الصبغيات الجنسية  – ب            
  

  :من بين الشذوذات الناتجة عن تغير في عدد الصبغيات الجنسية نجد
 ) �الخريطة الصبغية  (: Turnerمرض  •

ادن يصيب ا�ناث فقط، ومن . صبغيا 7جنسيا 44واحد و Xيرتبط ھذا المرض بوجود صبغي جنسي 
  .أھم أعراضه قصر القامة، وضعف تطور الصفات الجنسية الثانوية، والعقم

  

 ) �الخريطة الصبغية  (: Klinefelterمرض  •
 44صبغيا، منھا  47زائد عند الرجال المصابين، حيث يملكون  Xيرتبط ھذا المرض بوجود صبغي 

ومن أھم أعراضه اجتماع الصفات الجنسية الثانوية . XXYصبغيا 7جنسيا، وثAث صبغيات جنسية 
  .الذكرية وا3نثوية، صغر الخصيتين، والعقم

  

 ) �الخريطة الصبغية  (: Xث:ثي الصبغي مرض  •
صبغيا  44صبغيا، منھا  47زائد عند النساء، حيث يملكون  Xيرتبط ھذا المرض بوجود صبغي 
عادة يتميز الشخص المصاب بمظھر أنثوي عادي، قامة شيئا . 7XXXجنسيا، وثAث صبغيات جنسية 

  . ما طويلة، قدرات ذھنية متوسطة إلى عادية، خصوبة محدودة
  

 ) �الخريطة الصبغية  (: XYYث:ثي الصبغي مرض  •

 21الزوج الصبغي 

 Iانقسام 

  (2n+1 )بيضة بـ 
  21ث:ثي الصبغي 

  انقسام اختزالي عادي Iعدم ا-نفصال أثناء ا-نقسام  IIعدم ا-نفصال أثناء ا-نقسام 

 IIانقسام 

إخصاب  إخصاب

 :2الوثيقة
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 44صبغيا، منھا  47زائد عند الرجال المصابين، حيث يملكون  Yيرتبط ھذا المرض بوجود صبغي 
عادة يتميز الشخص المصاب بمظھر عادي، وقدرات . XYYصبغيا 7جنسيا، وثAث صبغيات جنسية 

  . وأحيانا يAحظ عند ا3طفال صعوبة في التعلم. ذھنية عادية، وخصوبة عادية
 

 .6، لوحة1أنظر الوثيقة :للشذوذات المرتبطة بتغير عدد الصبغيات الجنسيةالتفسير الصبغي 
 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 
  

يرجع ظھور ھذه الشذوذات إلى ا7فتراق غير السليم 3زواج الصبغيات الجنسية أثناء ا7نقسام 
  .ا7ختزالي عند تشكل ا3مشاج لدى أحد ا3بوين

  

  .الشذوذ المرتبط بتغير في بنية الصبغيات       2222
  

  ) �الخريطة الصبغية  ( :  La délétion chromosomiqueضياع قطع صبغية   –  أ           
وذات عن فقدان جزء من أحد الصبغيات، وأھم ھذه الحا7ت ھو ضياع الذراع القصير تنتج ھذه الشذ

يعاني المصابون بھذا الشذوذ من تأخر عقلي حاد، ومن تشوھات جسمية خاصة على . 5للصبغي 

X Y 

X  

X Y 

Y Y 

X X 

X X X X

X  X 

X Y 

X Y 

X Y 

X Y 

X X 

X X

  X   X 

X X 

X 

  ث:ثي الصبغي       
(2n = 44 + XXY) 

   ث:ثي الصبغي   
(2n = 44 + XXY)  

 X الصبغي  أحادي  
(2n = 44 + X)      

 Xث:ثي الصبغي  
(2n = 44 + XXX)  

 Yالصبغي  أحادي
(2n = 44 + Y)   

 Xأحادي الصبغي    
(2n = 44 + X)      

  ا�م  
    

 ا�ب  
     

  ا�م  
    

 ا�ب  
     

  انقسام اختزالي عادي      عاديانقسام اختزالي غير 
    

   انقسام اختزالي غير عادي        انقسام اختزالي عادي
   

  ا�مشاج
 الممكنة

  ا�مشاج
 الممكنة

  ا�مشاج
 الممكنة

  ا�مشاج
 الممكنة

  1الشكل   :1الوثيقة 

 2الشكل 

6اللوحــــــــــة   

14



                                                                     
 

ھذا المرض بـ  مستوى الحنجرة، حيث يصدر الطفل المصاب صوتا يشبه مواء القطة، لھذا يسمى
  ".صياح القطة"
  

  ) �الخريطة الصبغية  ( : La translocationا-نتقال الصبغي   – ب            
مثA في ھذه الحالة . ولحمھا بصبغيات أخرى تتمثل ھذه الشذوذات في انتقال صبغيات أو قطع منھا

، أما النموذج الثاني فھو 21نتكلم عن ا7نتقال الصبغي المتوازن، إذ نجد نموذج واحد من الصبغي 
يتميز ا3شخاص المصابون بھذا الشذوذ بمظھر عادي 3ن خريطتھم . 14محمول على الصبغي 

إ7 أن ھؤ7ء ا3شخاص قد ينتجون أمشاجا ). 14- 21(الصبغية كاملة، رغم أنھا تتضمن صبغيا ھجينا 
  ).المقنع  21ثAثي الصبغي ( غير عادية، تتسبب في إنجاب أبناء مصابين بشذوذات كالمنغولية 

  
V – تشخيص الشذوذ الصبغي قبل الو-دة:  

  

  :-ديالوقبل دواعي إجراء التشخيص ����    
 

  .شذوذ صبغيإذا سبق لHبوين إنجاب طفل مصاب بتشوه خلقي أو  -
  .، مثل انتقال صبغي متوازنإذا كان أحد ا3بوين مصابا بشذوذ صبغي -
  .سنة لوجود احتمال كبير �نجاب خلف ثAثي صبغي 40إذا تجاوز عمر ا3م الحامل  -
  .ظھور مؤشرات غير عادية عند الفحص بالصدى -
  

  :أھم الوسائل المعتمدة في ھذا التشخيص    2222
  

  : L'échographieالتصوير بالصدى   – أ            
وتنعكس عليه، ثم يتم  تسلط موجات فوق صوتية على الجنينبواسطة مسبار يوضع على الجلد، 

ونظرا 7ختAف خاصيات كل نسيج، تنعكس الموجات بشكل مختلف . التقاطھا بواسطة نفس المسبار
 ). 6، لوحة 2أنظر الوثيقة (  .فتعطي صورا للجنين، يمكن تحليلھا ومقارنتھا بالحا7ت العادية

  
  .Echographieالتصوير بالصدى  ����  
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

 
 
 
 
 
  

  : التقنيات الحديثة للفحص قبل الو-دي  – ب            
  

 Embryoscopieتقنية الرصد الجنيني  .1
   

، يمكن أخذ صور واضحة للجنين، الشيء الذي يمكن من بواسطة نظام عدسي يدخل عبر عنق الرحم
  .التشخيص المبكر للتشوھات العضوية المرافقة لبعض الشذوذات الصبغية

      ع:مات مميزة عند الحميل : 1الشكل :عند الحميل بواسطة التصوير بالصدى الصوتي Downبمرض  ا�صابةالكشف عن :  2الوثيقة 
  ). 2الشكل( ھذه الع:مات - ت:حظ عادة عند الحميل العادي ... ). وجه مسطح، عنق عريض(  Downبمرض  المصاب              

 

 

 2الشكل  1الشكل 
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 ) 7، لوحةA، 1أنظر الوثيقة(  Amniocentèseتقنية  .2
 

من الحمل، حيث يأخذ قليل من السائل السلوي الذي يطفو داخله  17ھو اختبار يجرى في ا3سبوع 
الحميل، وانطAقا من الخAيا العالقة بھذا السائل تنجز الخريطة الصبغية للجنين التي تمكن من الكشف 

  .عن الشذوذات الصبغية المحتملة
 
 ) 7، لوحةB، 1أنظر الوثيقة(  Choriocentèseتقنية  .3
  

) للحميل الغشاء الخارجيغدد أخذ خAيا من (قتطاع عينات من ا3نسجة الحميلية ابواسطة ملقاط يتم  
ھذه الخAيا تنحدر من . ( للتأكد من خلوھا من أي شذوذ صبغي خريطة صبغية و تحليلھا نجازإ قصد

 ).البيضة وبالتالي فھي تملك نفس الزينة الصبغية للحميل 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
  
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
  
  

  ).فحص السائل السلوي والزغابات الجنينية. ( Choriocentèseوتقنية  Amniocentèseتقنية  :  1الوثيقة    �
  

  :يمكن الكشف عن الشذوذات الصبغية عند الجنين أثناء الحمل إما 
 أسبوع من توقف الدورة الحيضية 17إلى  15باختبار السائل السلوي بعد   •
 .من توقف الدورة الحيضية 20باختبار دم الحبل السري بعد ا3سبوع   •

 .اقتAع زغابات جنينية وتحليلھا، انطAقا من ا3سبوع التاسع للحمل 

 

Amniocentèse 

Choriocentèse 

  :1الوثيقة 
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 ) 7، لوحة2أنظر الوثيقة(  :بتحليل الدم Downالكشف عن مرض  .4
  

  .بتحليل الدم Downالكشف عن مرض :  2الوثيقة  ����     
 

        hCG، وجود تركيز كبير من ھرمون  ) 21ث:ثي الصبغي (  Downبينت تحاليل الدم عند ا�مھات الحوامل بأجنة مصابة بمرض 
human Chorionic Gonadotropin)  ( وبروتين ،AFP   (alpha-fœtoprotéine)  =بروتين يركبه الحميل. 

  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
 

في دم المرأة الحامل من تشخيص حالة ثAثي  AFPو بروتين  hCGتمكن معايرة كمية ھرمون 
  . Down، وذلك 7رتفاع تركيز ھذه المواد في دم المرأة الحامل بجنين مصاب بمرض 21الصبغي 

  
  .يزداد كلما زاد سن ا3م Downإن احتمال إنجاب أطفال مصابين بمرض  :ملحوظة

  
  

  45  42  37  35  30  25  20  سن ا3م

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

  
  
  
  
  
  
  
  
  
  

 

   :2الوثيقة 
تسمى ھذه المواد الموجودة بالمصQل 
بالواسQQQQQQQQQQQQQQQQQQQQQمات المصQQQQQQQQQQQQQQQQQQQQQلية 

Marqueurs sériques.  
تبين الوثيقة أمامه التركيز الب:زمQي 

حسQQب مQQدة الحمQQل  hCGلھرمQQون 
حالQQة أصQQيب فيھQQا الجنQQين  86عنQQد 

  .Downبمرض 
  

بQQQQين كيQQQQف تمكQQQQن تقنيQQQQة تحليQQQQل دم 
المرأة الحامل من تدعيم نتQائج تقنيQة 

  .الفحص بالصدى

 hCGمجال تركيز 
  في حالة الحمل العادي
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