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 انتقال بعض حالات الشذوذ الصبغي والطفراتالوحدة الثانیة، الفصل الرابع: 
 

مقدمة: 
 

عند أحد  رغم أن عدد الصبغیات تابت، إلا أنھ في بعض الحالات، تحدث اختلالات خلال الانقسامات الخلویة لتشكل الأمشاج
الشيء الذي یعطي حالة من الشذوذ الصبغي، تتسبب  الأبوین، مما یُغیّر عدد الصبغیات في البیضة الناتجة عن الإخصاب،

في أمراض تؤثر في النمو الجسمي والعقلي للشخص المصاب. وترتبط ھذه الشذوذات بتغیر في عدد أو بنیة الصبغیات.  
فما أصل ھذه الشذوذات؟ وما عواقبھا؟ 

 
I –  :بعض حالات الشذوذ الصبغي البشري
     :الشذوذ المرتبط بتغیر في عدد الصبغیات   

 1أنظر الوثیقة أ  –  تغیر في عدد الصبغیات اللاجنسیة:               
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

 حالات الشذوذ الصبغي الممثلة على الوثائق: )1
 

 : الخریطة الصبغیة •
 

 فھو ممثل بثلاثة نماذج وبالتالي ھناك زیادة صبغي 21نلاحظ على ھذه الخریطة أن كل الصبغیات عادیة باستثناء الصبغي 
 أو Mongolisme، أو المنغولیة Trisomie 21واحد في ھذه الخریطة الصبغیة لذلك یسمى الشذوذ بثلاثي الصبغي 

إذن ھناك زیادة في العدد الإجمالي لصبغیات الشخص المصاب، وستكون صیغتھ الصبغیة على الشكل . Downمتلازمة 
. 2n+1=45A+XY=47التالي: 

 

 : الخریطة الصبغیة •
 

 فھو ممثل بثلاثة نماذج. لھذا نتكلم عن ثلاثي 13نلاحظ على ھذه الخریطة أن كل الصبغیات عادیة باستثناء الصبغي 
. یعاني المصابون بھذا الشذوذ من تشوھات جسدیة وعقلیة، غیاب الفاصل البیمنخري، شفة علویة مفتوحة، 13الصبغي 

سداسي الأصابع. 
 

)  Down (متلازمة التأویل الصبغي لحالة الشذوذ الصبغي الممثل على الوثیقة  )2
 

 أثناء مراحل الانقسام الاختزالي عند تشكل الأمشاج لدى 21یفسر حدوث ھذا الشذوذ بعدم انفصال صبغیي الزوج الصبغي 
 إضافي) بمشیج آخر عادي إلى تكون بیضة تحتوي على ثلاثة 21أحد الأبوین، إذ یؤدي التقاء مشیج غیر عادي (بصبغي 

. 2، ینتج عنھا فرد مصاب بالمرض أنظر الوثیقة 21صبغیات 
 
 

 الشذوذات الصبغیة المرتبطة :1 الوثیقة 
    .    : بتغیر في عدد الصبغیات اللاجنسیة
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 خرائط صبغیة  وتعطي الوثائق 
لبعض الحالات من الشذوذات الصبغیة. 

 

تعرف بعد ملاحظتك لھذه الخرائط،  )3
على ھذه الحالات وعلى خصائص كل 

 منھا.
  
بواسطة رسوم تخطیطیة أعط التأویل  )4

ى الصبغي لحالة الشذوذ الممثلة عل
 .  الصبغیةةطيخرال
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 3أنظر الوثیقة ب  –  تغیر في عدد الصبغیات الجنسیة:               
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

حالات الشذوذ الممثلة على الوثائق:  )1
 

 : الخریطة الصبغیة •
 

 ھناك نقص إذن .(X)موذج واحد ننلاحظ على ھذه الخریطة أن كل الصبغیات عادیة باستثناء الصبغي الجنسي، فھو ممثل ب
ادن یصیب الإناث فقط، ومن أھم أعراضھ  .Turner یسمى ھذا الشذوذ مرض .2n=44A+X=45في عدد الصبغیات 

 قصر القامة، وضعف تطور الصفات الجنسیة الثانویة، والعقم.
 

 : الخریطة الصبغیة •
 

 وبالتالي ،(XXY)نلاحظ على ھذه الخریطة أن كل الصبغیات عادیة باستثناء الصبغیات الجنسیة فھي ممثلة بثلاثة نماذج 
إذن ھناك زیادة في العدد . Klinefelterھناك زیادة صبغي واحد في ھذه الخریطة الصبغیة. یسمى ھذا الشذوذ مرض 

 .2n=44A+XXY=47 الإجمالي لصبغیات الشخص المصاب

 .Down لمرض التأویل الصبغي : 2 الوثیقة 
 

 عدم الانفصال أثناء الانقسام المنصف 

الزوج الصبغي 
21 

 Iانقسام 

 IIانقسام 

انقسام اختزالي عادي 

الزوج 
 21الصبغي 

 Iانقسام 

 IIانقسام 

 عدم الانفصال أثناء الانقسام التعادلي

الزوج 
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 IIانقسام 

 (2n+1)بیضة بـ 
 21ثلاثي الصبغي 

إخصاب إخصاب 

 الشذوذات الصبغیة المرتبطة :3 الوثیقة 
    .      : بتغیر في عدد الصبغیات الجنسیة

 

 خرائط صبغیة  وتعطي الوثائق  
لبعض الحالات من الشذوذات الصبغیة. 

 

تعرف بعد ملاحظتك لھذه الخرائط،  )1
على ھذه الحالات وعلى خصائص كل 

 منھا.
  
بواسطة رسوم تخطیطیة أعط التأویل  )2

ى الصبغي لحالة الشذوذ الممثلة عل
 . و  الصبغیةةطيخرال
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 یصیب المرض الذكور. ومن أھم أعراضھ اجتماع الصفات الجنسیة الثانویة الذكریة والأنثویة، صغر الخصیتین، إذن
والعقم. 

 

.  والتأویل الصبغي لحالة الشذوذ الصبغي الممثل على الوثیقة  )2
 

یرجع ظھور ھذه الشذوذات إلى الافتراق غیر السلیم لأزواج الصبغیات الجنسیة أثناء الانقسام الاختزالي عند تشكل الأمشاج 
. 4لدى أحد الأبوین. أنظر الوثیقة 

 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
      5أنظر الوثیقة  بنیة الصبغیات:في  الشذوذ المرتبط بتغیر 
 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

) (الخریطة الصبغیة   : La deletion chromosomiqueأ  –  ضیاع قطع صبغیة            
 

. یعاني 5تنتج ھذه الشذوذات عن فقدان جزء من أحد الصبغیات، وأھم ھذه الحالات ھو ضیاع الذراع القصیر للصبغي 
المصابون بھذا الشذوذ من تأخر عقلي حاد، ومن تشوھات جسمیة خاصة على مستوى الحنجرة، حیث یصدر الطفل 

المصاب صوتا یشبھ مواء القطة، لھذا یسمى ھذا المرض بـ "صیاح القطة". 
 
 

 . المرتبطة بتغیر عدد الصبغیات الجنسیةللشذوذاتالتفسیر الصبغي : 4 الوثیقة 
 

 
    الأم

انقسام اختزالي     
 عادي

الأمشاج 
 الممكنة

X X 

X X 

  X   X 

X X 

   الأب
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X Y 

X Y 

X Y 

X Y 

 XXYثلاثي الصبغي 
(2n = 44 + XXY) 

 Klinefelterمرض 

 Xأحادي الصبغي  
(2n = 44 + X) 

 Turnerمرض 

 . الصبغیاتبنیة بتغیر في ة الشذوذات الصبغیة المرتبط:5 الوثیقة 
 

، خرائط  وتعطي الوثائق 
صبغیة لبعض حالات الشذوذ 

الصبغي. 
 

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

كل منھا.  
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) (الخریطة الصبغیة   :La translocationب  –  الانتقال الصبغي            
 

 ولحمھا بصبغیات أخرى. مثلا في ھذه الحالة نتكلم عن الانتقال تتمثل ھذه الشذوذات في انتقال صبغیات أو قطع منھا
. یتمیز 14، أما النموذج الثاني فھو محمول على الصبغي 21الصبغي المتوازن، إذ نجد نموذج واحد من الصبغي 

). 14-21الأشخاص المصابون بھذا الشذوذ بمظھر عادي لأن خریطتھم الصبغیة كاملة، رغم أنھا تتضمن صبغیا ھجینا (
إلا أن ھؤلاء الأشخاص قد ینتجون أمشاجا غیر عادیة، تتسبب في إنجاب أبناء مصابین بشذوذات كالمنغولیة (ثلاثي الصبغي 

 المقنع). 21
 

II –  .الطفرات: تعریفھا وخاصیاتھا
     :6أنظر الوثیقة   الكشف التجریبي عن الطفرات 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

نلاحظ أن البكتیریا لا تتكاثر عند وجود الستریبتومیسین، لكن تظھر تلقائیا بكتیریات أخرى في ھذا الوسط، مقاومة 
 ).3للستریبتومیسین (العلبة 

لا یمكن ادن تفسیر تحول البكتیریا الحساسة للستربتومیسین إلى بكتیریا مقاومة للستریبتومیسین إلا بحدوث تغیر فجائي على 
 .مستوى المادة الوراثیة للبكتیریا. وقد بینت دراسات أن قطعة من المادة الوراثیة، ھي التي تتعرض للتغیر عند ھذه البكتیریا

، فنقول أن البكتیریا المقاومة للستریبتومیسین بكتیریا طافرة أما البكتیریا الحساسة Mutationونسمي ھذا التغیر بالطفرة 
للستریبتومیسین فھي بكتیریا متوحشة. 

 
     :تعریف الطفرة   

الطفرة ھي تغیر وراثي تلقائي یصیب المادة الوراثیة، الشيء الذي یؤدي إلى تغیر في وظیفة المورثة، 
وبالتالي تغیر الصفة. 

یمكن أن تصیب الطفرات مختلف خلایا الجسم، لكنھا حینما تصیب الخلایا الجنسیة، تنتقل الطفرة إلى 
. (Mutation génétique)الخلف، فنتكلم عن طفرة وراثیة 

 
      الطفرات:العوامل المسببة   

:  عوامل طبیعیةأ  –                
 

 مباشرة على تركیب الصبغیات، بحیث أنھا تحدث تغیرات في المادة الوراثیة، وبالتالي (UV)تؤثر الأشعة فوق البنفسجیة 
 لبعض الخلایا المنتجة للمیلانین (صبغة تنتجھا خلایا الجلد 9تحدث طفرات. فتحت تأثیر أشعة الشمس، یخضع الصبغي 

وتعطي لون البشرة) لطفرة، مما یؤدي بتحول الشامة إلى میلانوم، ثم إلى سرطان غدي. 

  .Escherichia coli: تجربة الكشف عن الطفرة عند بكتیریا 6 الوثیقة 
ھي بكتیریا . E-Coliنقوم بتجربة عند إحدى الكائنات الحیة التي لھا بنیة بسیطة ودورة نمو قصیرة زمنیا مثل بكتریا 

 .Streptomycineستریبتومیسین  التكون عادة حساسة للمضاد الحیوي
 صف النتائج المحصلة، واقترح تفسیرا لذلك.

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

 

 1علبة 

  بدونأدنى في وسط E.coliبكتیریا 
 ستریبتومیسین المضاد الحیوي

 یحتوي أدنى في وسط E.coliبكتیریا 
 الستریبتومیسین  المضاد الحیويعلى

 بدون وسط أدنى
ستریبتومیسین 

 

 + ستریبتومیسین وسط أدنى
 

 2علبة 

 3علبة 

محلول عالق لبكتیریات 
Escherichia coli 

نسیج یستعمل للتشتیل 
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 : عوامل ناتجة عن تدخل الإنسان  –  ب              
 

 :تأثیر الإشعاعات 
بینت دراسة حالة ناجین من الكارثة النوویة التي خلفھا إلقاء القنبلة النوویة على ھیروشیما وناكازاكي في الیابان: 

ظھور تأثیرات على المضغات عند النساء الحوامل اللواتي تعرضن للإشعاعات النوویة، وظھور سرطانات. 
انخفاض محیط الجمجمة مع تأخر عقلي عند الموالید الذین كانوا في الحالة المضغیة أثناء تعرضھم للإشعاعات 

النوویة. 
 

  :تأثیر التبغ على الخلایا الرئویة 
 تمنع ھذا p53یمكن لبعض الخلایا غیر العادیة أن تكون مصدرا للأورام السرطانیة، لكن وجود مورثة تسمى 

التحول بإنتاجھا لبروتین یتواجد في النواة، فیمنع ھذه الخلایا أو یؤدي إلى موتھا. وتؤدي طفرة ھذه المورثة تحت 
تأثیر التبغ إلى توقف وظیفة البروتین، وبالتالي توقف كبح السرطان الرئوي. 

 

 :بخار الدیزل 
یؤدي لدى عمال السكك الحدیدیة والطرق إلى ظھور سرطان الرئة. 

 

  :الأمیانت 
یؤدي لدى عمال قطاع الغزل إلى ظھور سرطان الرئة. 

 
      أمثلة لبعض الطفرات عند الإنسان:  

 : فقر الدم المنجليأ  –                
 

، بروتین یوجد داخل الكریات الحمراء ولھ دورین: دور وظیفي یتجلى في نقل L’hémoglobineالخضاب الدموي 
الغازات التنفسیة، ودور بنیوي یتجلى في إعطاء الشكل الكروي المقعر للكریات الحمراء. 

فقر الدم ألمنجلي مرض استقلابي ناتج عن تركیب خضاب دموي غیر عادي (تشوه الكریات الحمراء تصبح منجلیة الشكل) 
. أنظر الشكل أ. (HbA)، بینما یرمز لخضاب الدم العادي ب (HbS)یرمز لھ ب 
 للأكسیجین یصبح الخضاب غیر دواب ویترسب على شكل ابر تشوه مظھر الكریات الحمراء التي تفقد (HbS)عند تحریر 

 لیونتھا وتسد الشعیرات الدمویة، مما ینتج عنھ فقر في إمداد الخلایا بالأكسیجین.
 في استبدال حمض أمیني بآخر، وبالتالي اختلاف البروتین نتیجة تغیر في مستوى HbA و HbSیكمن الاختلاف بین 

المورثة المسؤولة عن تركیبھ. 
 

 : سرطان الثدي  –  ب              
 

یعتبر سرطان الثدي من أكثر السرطانات انتشارا بین الإناث. وقد تم تحدید المورثة الأولى المسؤولة عن ھذا السرطان على 
. 13. بعد ذلك تم تحدید مورثة ثانیة على الصبغي BRCA1، وھي مورثة طافرة تسمى 17الصبغي 
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