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 تمهيد

 فرع من  علم الوراثة يهتم بدراسة آليات انتقال الصفات الوراثية عند الإنسان، Génétique humaineعلم الوراثة البشرية 

 .خاصة انتقال الأمراض الوراثية

 ما هي هذه الصعوبات التي تواجهها هذه الدراسة ؟ -

 ما هي الوسائل المعتمدة لدراسة علم الوراثة عند الإنسان؟ -

 * وسائل دراسة الوراثة عند الإنسان * صعوبات دراسة الوراثة البشرية

يواجه علم الوراثة البشرية مجموعة من 

 الصعوبات، منها:

ه إخضاع عدم  الإنسان ليس مادة تجريبية :-

 أو لعوامل مسببة للطفرات. لتزاوجات موجهة

الذخيرة الوراثية معقدة و يصعب دراستها و  -

 .2n = 46تحليلها 

صعوبة تطبيق القوانين الإحصائية نظرا  -

لطول عمر كل جيل بشري و ضعف الخصوبة و 

 طول مدة الحمل.

تستر بعض العائلات عن بعض الأمراض  -

 الوراثية.

  Les arbres généalogiquesدراسة شجرات النسب  -1

تكمن أهمية شجرة النسب في كونها تمكن من تتبع كيفية انتقال الصفات 

الوراثية بما فيها الأمراض الوراثية عبر الأجيال، و من تحديد الأنماط الوراثية 

 بتطور المرض عند الأجيال القادمة.لأفراد العائلة، و التنبؤ 

 Les caryotypesدراسة الخرائط الصبغية  -2

تكمن أهمية الخريطة الصبغية في كونها تمكن من الكشف عن حالات 

 الشذوذ الصبغي و تشخيص التشوهات المرتبطة بعدد أو بنية الصبغيات.

و الكشف عن  بواسطة تقنيات حديثة يتم رصد المورثات ADNتحليل  -3

 وجودها أو غيابها.

 

 

 فهرس

I-  تحليل شجرات النسبArbres généalogiques 

 إنجاز شجرات النسب -1

 أمراض وراثية مرتبطة بالصبغيات الجنسيةتحليل شجرات النسب ل -2

 Hémophilieمرض الناعورية  -أ

 Daltonismeالدلتونية مرض  -ب

 D  Rachitisme vitamino-résistantالكساح المقاوم للفيتامين مرض  -ج

 Hypertrichose des oreillesشذوذ كثافة زغب الأذنين  -د

 مرتبطة بالصبغيات الجنسيةغير أمراض وراثية تحليل شجرات النسب ل -3

 Albinismeمرض المهق  -أ

 Huntingtonمرض  -ب

 انتقال الفصائل الدموية  -ج

II-  الصبغية و عواقبهادراسة الخرائط الصبغية : الشذوذات 

 الشذوذات المرتبطة بعدد الصبغيات -1

  Downحالة تغيير في عدد الصبغيات اللاجنسية : مثال المنغولية أو مرض  -أ

 Turnerو مرض  Klinefelterمرض  الجنسية :  حالة تغيير في عدد الصبغيات -ب

 الصبغيات الشذوذات المرتبطة ببنية -2

 ضياع جزئي لصبغي -أ

  انتقال متوازن للصبغيات -ب

III- التشخيص القبل ولادي للشذوذ الصبغي 
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I-  تحليل شجرات النسبArbres généalogiques 

 إنجاز شجرات النسب -1

 

 أمراض وراثية مرتبطة بالصبغيات الجنسيةتحليل شجرات النسب ل -2

 Hémophilieمرض الناعورية  -أ

 

مصاب و ينحدر من أبوين سليمين، هذا يدل على أن الحليل المسؤول عن المرض كان عند الأبوين و لم  II9نلاحظ أن الفرد  -1

 يتم تعبيره عندهما فهو بالتالي متنحي.

 : إذا كان فرد مصاب ينحدر من أبوين سليمين فإن المرض متنحي.1قاعدة 
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فهو مرتبط بالجنس. أي أن الحليل المسؤول عن  نلاحظ أن المرض يصيب الذكور دون الإناث )يميز بين الجنسين( إذن -2

 (.Yأو  Xالمرض محمول على صبغي جنسي )

من الأب و يورثونه لأبنائهم الذكور. إذا كان الحليل المسؤول عن المرض محمول على الصبغي  Yالأبناء الذكور يرثون بالضرورة 

Y  فإن أب الفردII9 التالي الحليل محمول على يجب أن يكون بدوره مريضا، و هذا غير محقق وبX. 

، فإن الفرد المصاب يكون له أبناء ذكور كلهم مصابون و الذين بدورهم يورثون Y: في حالة ارتباط المرض بالصبغي  2قاعدة 

 المرض لكل أبنائهم الذكور.

 في حالة مرض مرتبط بالجنس، عند كتابة الأنماط الوراثية يجب مراعاة القاعدة التالية : -3

 الآخر من الأب. Xمن الأم و  Xمن الأب و الإناث يرثن  Yمن الأم و  X: الذكور يرثون دائما  3قاعدة 

I1  : سليم، نمطه الوراثيYSX [S] 

2I :  سليمة و لديها إبن مصاب، فهي ناقلة للمرض. نمطها الوراثيhXSX [S] 

I2I  : سليم، نمطه الوراثيYSX [S] 

3II  :و لديها إبن مصاب، فهي ناقلة للمرض. نمطها الوراثي  سليمةhXSX [S] 

I9I  : مصاب، نمطه الوراثيYhX [h] 

1III :  سليمة و أمها حاملة للمرض. نمطها الوراثي يمكن أن يكونhXSX [S]  أوSXSX [S]. 

V2I  : سليم، نمطه الوراثيYSX [S] 

V8I  : مصاب، نمطه الوراثيYhX [h] 

 الوراثي للزوج :تحديد النمط  -4

 .YSX [S]الرجل سليم  -

 .hXSX [S]من أبيها المصاب، إذن نمطها الوراثي  hXالمرأة ناقلة للمرض لأنها ترث  -

SX hX  

[S] SX SX [S] hX SX SX 

[S] YSX [h] YhX Y 

 .1/4إذن احتمال إنجاب مولود مصاب هو 

 .1/2نحسب احتمال إنجاب إبن مصاب من بين الذكور و هو  -5

 Daltonismeالدلتونية مرض  -ب

 

ز بين الجنسين( فإن المرض مرتبط بالجنس، أي أن المورثة المسؤولة عنه يبما أن المرض يصيب الذكور أكثر من الإناث )يم -1

 . (Yأو  Xمحمولة على صبغي جنسي )

 . Xبما أن المرض مرتبط بالجنس و يصيب الذكور و الإناث فالمورثة المسؤولة عنه محمولة على 

)المرض يميز بين الجنسين( فهو مرتبط بالجنس و محمول  العكس: إذا كان المرض يصيب الذكور أكثر من الإناث أو 4قاعدة 

 .Xعلى 

ا أنها سليمة هذا يعني أن هذا الحليل لم يعبر عندها، و بالتالي الحامل للمرض من الأب، و بم Xترث بالضرورة  II3البنت  -2

 فهو متنحي.

3- 

I1  : مصاب، نمطه الوراثيYdX [d] 

2I :  سليمة و لديها إبن مصاب، فهي ناقلة للمرض. نمطها الوراثيdXSX [S] 

I1I  : سليمة. نمطها الوراثي يمكن أن يكونdXSX [S]  أوSXSX [S]. 

I2I  : مصاب، نمطه الوراثيYdX [d] 
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3II  :مصاب. نمطها الوراثي  أبوهاو  سليمةdXSX [S] 

4II  :و أبوها مصاب. نمطها الوراثي  سليمةdXSX [S] 

1III : و أبوها مصاب. نمطها الوراثي  سليمةdXSX [S] 

2III :  سليم. نمطه الوراثيYSX [S] 

3III :  سليم. نمطه الوراثيYSX [S] 

 D  Rachitisme vitamino-résistantالكساح المقاوم للفيتامين مرض  -ج

 

بما أن المرض يصيب الإناث أكثر من الذكور )يميز بين الجنسين( فإن المرض مرتبط بالجنس، أي أن المورثة المسؤولة عنه  -1

 (. Yأو  Xمحمولة على صبغي جنسي )

 . Xلمورثة المسؤولة عنه محمولة على بما أن المرض مرتبط بالجنس و يصيب الذكور و الإناث فا

الحامل للمرض من أمه ثنائية التنحي. إذا  Xمصابا لأنه يرث بالضرورة  II2إذا كان المرض متنحي فيجب أن يكون الفرد  -2

 .sو الحليل العادي بــ  Rفالحليل المسؤول عن المرض سائد نرمز له بـ 

I1  : سليم، نمطه الوراثيYsX [s] 

2I :  مصابة و لديها إبن سليم. نمطها الوراثيRXsX [R] 

I1I  : ة سليمة. نمطها الوراثي يبنمصابة و لديهاRXsX [R] 

I2I  : سليم، نمطه الوراثيYsX [s] 

3II  : مصاب، نمطه الوراثيYRX [R] 

4II  : سليمة. نمطها الوراثيsXsX ]s[ 

5II  : مصاب، نمطه الوراثيYRX [R] 

1III :  مصاب، نمطه الوراثيYRX [R] 

2III :  سليمة. نمطها الوراثيsXsX [s] 

4III :  مصابة و أمها سليمة. نمطها الوراثيRXsX [R] 

II5I  : سليم، نمطه الوراثيYsX [s] 

 YsXو  RXsXالنمط الوراثي للأبوين:  -4

RX sX  

[R] RX sX [s] sX sX sX 

[R] YRX [s] YsX Y 

 .1/2بالمرض هو  III3إذن احتمال إصابة المولود 

 في كل الأجيال. ملحوظة : إذا كان المرض سائد فإنه غالبا ما يظهر

 Hypertrichose des oreillesشذوذ كثافة زغب الأذنين  -د

 

بما أن المرض يصيب الذكور دون الإناث فإن المرض مرتبط بالجنس. نلاحظ أن كل أب مريض بعطي خلفا بكون  -1

 .Y لصبغيفيه الذكور كلهم مصابون، إدن فالمورثة المسؤولة عن المرض محمولة على ا
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 HXYالذكور المصابون نمطهم الوراثي :  -2

 SXYالذكور السليمون نمطهم الوراثي : 

 XXالإناث )دائما سليمات( نمطهن الوراثي : 

 غير حقيقي لاختلاف الجنس. -3

)إذا كان المولود أنثى فهي بالضرورة سليمة لأن ليس  0الأب سليم إذن احتمال الحصول على مولود مصاب هو  -4

 الحامل للحليل العادي من الأب(. Y، و إذا كان المولود ذكرا فإنه يرث Yلديها 

 مرتبطة بالصبغيات الجنسيةغير أمراض وراثية تحليل شجرات النسب ل -3

 Albinismeمرض المهق  -أ

 

نلاحظ أن المرض يصيب الذكور و الإناث بنسبة متقاربة، إذن فهو غير مرتبط بالجنس )مورثة محمولة على  -1

 صبغي لا جنسي(.

 .aمصاب و ينحدر من أبوين سليمين فإن الحليل المسؤول عن المرض متنحي و نرمز له بـ  III5بما أن الفرد  -

2-  

I1  :نمطه الوراثي  يم و له أبناء مصابون، إذنسل

A//a [A] 

I2 : نمطها الوراثي مصابة .a//a [a] 

II4  :الوراثي  سليم و له إبن مصاب. نمطهA//a [A] 

II5  : سليمة و لها إبن مصاب. نمطها الوراثيA//a [A] 

II6  : مصاب. نمطه الوراثيa//a [a] 

III4 :  سليم و له أبناء مصابون، إذن نمطه الوراثيA//a [A] 

III6 : و لها أبوين ناقلين، إذن نمطها الوراثي  سليمةA//a [A]  أوA//A [A]. 

IV3 :  سليمة و لها أبوين ناقلين، إذن نمطها الوراثيA//a [A]  أوA//A [A]. 

في حالة الأمراض المتنحية  يسمى هذا الزواج بزواج الأقارب أو الزواج الصلبي.، III4تزوجت بإبن عمها  III3نلاحظ أن المرأة  -3

. يؤدي تزاوج أفراد نفس يكون أغلب أفراد العائلة المصابة بالمرض حاملين للحليل الممرض دون أن يظهر المرض لديهم

 )مصابون(.العائلة إلى ارتفاع احتمال إنجاب أبناء متشابهي الإقتران بالنسبة للحليل الممرض 

 .ادائما مصاب يكون إذا كان الأب مصابا و زوجته مصابة فإن الخلف -4

 .يكون دائما سليما و حاملا للمرضفإن الخلف  سليمة و غير حاملة للمرضو زوجته  اإذا كان الأب مصاب -

 .%50فإن الخلف يكون مصابا بنسبة  إذا كان الأب مصابا و زوجته سليمة و حاملة للمرض -

  .%25إذا كان الأبوين حاملين للمرض فإن نسبة إصابة الخلف هي  -

 Huntingtonمرض  -ب
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نلاحظ أن المرض يصيب الذكور و الإناث بنسبة متقاربة، إذن فهو غير مرتبط بالجنس )مورثة محمولة على  -1

 صبغي لا جنسي(.

 .Hو نرمز له بـ  سائدفإن الحليل المسؤول عن المرض أحدهما على الأقل مصاب، فرد مصاب ينحدر من أبوين كل بما أن  -

2-

I1  : مصاب و له إبن سليم، إذن نمطه الوراثيH//h [H] 

I2 : .نمطها الوراثي  سليمةh//h [h] 

II5  :الوراثي  ا. نمطهسليمون اءبنأ او له مصابةH//h [H] 

II6  :الوراثي  سليم. نمطهh//h [h] 

3-  

  إذا كان الأبوين سليمين فإن الخلف يكون دائما سليما. -

 .افإن الخلف يكون دائما مصاب متشابهة الاقتران و زوجته مصابة سليماإذا كان الأب  -

 .%50مصابة مختلفة الاقتران فإن الخلف يكون مصابا بنسبة و زوجته  سليماإذا كان الأب  -

 .%75فإن الخلف يكون مصابا بنسبة  وين مختلفي الاقترانإذا كان الأب -

 : في حالة وجود فرد سليم من أبوين مصابين فإن المرض يكون سائدا. 5قاعدة 

 انتقال الفصائل الدموية  -ج

 

 .Bو  Aيدل على تساوي السيادة بين  [AB]وجود المظهر  -1

 يدل على أن الحليل المسؤول عن هذا المظهر لم يتم تعبيره عند الأبوين و بالتالي فهو متنحي. III3عند الفرد  [o]ظهور  -

 الأنماط الوراثية : -2

 o//o:  [o]المظهر  -

 A//oأو  A//A:  [A]المظهر  -

 B//oأو  B//B:  [B]المظهر  -
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 A//B:  [AB]المظهر  -

 .النسبيجب اتباعها لتحليل شجرات المراحل التي حصيلة : 

 تحديد هل الحليل المسؤول عن المرض سائد أم متنحي :  -1

حالة الحليل 

 المتنحي

 إذا وجد في الشجرة حالة ابن مصاب ينحدر من أبوين سليمين فإن الحليل متنحي.

حالة الحليل 

 السائد

و إذا كان كل ابن مصاب ينحدر من أبوين أحدهما على الاقل مصاب)عدم تحقق الحالة السابقة(  -

 فإن الحليل سائد.المرض يظهر في جميع الأجيال 

 في حالة وجود فرد سليم من أبوين مصابين فإن المرض يكون سائدا. -

 تحديد هل الحليل محمول على صبغي جنسي أم لا؟؟ -2

حالة الحليل في 

 المتنحي

إذا كان المرض يصيب الذكور أكثر من الإناث)أو الذكور فقط في شجرة النسب نظرا للعدد القليل للأفراد( 

 .Xفإن الحليل محمول على الصبغي الجنسي 

 ذا كانت نسبة الاصابة متساوية تقريبا بين الجنسين فإنه محمول على صبغي لاجنسي.إ

حالة الحليل في 

 السائد

لاناث أكثر من الذكور )أو تحقق حالة الوراثة المتقاطعة( فإن الحليل محمول على إذا كان المرض يصيب ا

 .Xالصبغي الجنسي 

عدم تحقق الوراثة المتقاطعة فإنه محمول على  صابة متساوية تقريبا بين الجنسين وإذا كانت نسبة الإ

 صبغي لاجنسي.

 

اذا كان يصيب الذكور فقط و ينتقل من الاب المصاب الى كل ابنائه الذكور. في هذه الحالة لا  Yيكون المرض محمولا على  -3

 نتحدث عن السيادة أو التنحي.

II- دراسة الخرائط الصبغية : الشذوذات الصبغية و عواقبها 

التغيير الصبغيات الجنسية أو يلاحظ في بعض الحالات زيادة أو نقصان عدد الصبغيات عند الإنسان، و يمكن أن يصيب هذا 

 اللاجنسية. كما يمكن أن يصيب هذا التغيير بنية الصبغيات كضياع أو إنتقال قطع من الصبغيات.

 الشذوذات المرتبطة بعدد الصبغيات -1

  Downحالة تغيير في عدد الصبغيات اللاجنسية : مثال المنغولية أو مرض  -أ
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. لهذا ينعت ممثل بثلاث نسخ عوض زوج واحد 21، حيث نلاحظ أن الصبغي (XY) منغولياتمثل الخريطة الصبغية ذكرا  -1

 .2n+1=47صيغته الصبغية :  .21المنغولي بثلاثي الصبغي 

أثناء الانقسام الإختزالي عند أحد الأبوين )غالبا عند  21إلى الإنفصال غير السليم لصبغيي الزوج  Downيرجع سبب متلازمة  -2

 (.23بدل  24ينتج عنه أمشاج غير عادية من حيث صيغتها الصبغية )الأم( مما 

 أنظر الوثيقة.  -3

 ملحوظات : 

 يزداد احتمال تثبيت بيضة منغولية في الرحم مع تقدم سن الأم. -

، 13:  تكون ملتحمة مع أحد الأزواج التالية 21يلاحظ في بعض الخرائط الصبغية لمنغوليين أن النسخة الإضافية من الصبغي  -

 نتحدث عن انتقال صبغي. .15، 14

 لكنهم لا يعيشون أكثر من أيام معدودة. 18و  13كحالة ثلاثي الصبغي توجد أمراض أخرى مرتبطة بشذوذ صبغي عددي  -

 Turnerو مرض  Klinefelterمرض  :  الجنسية حالة تغيير في عدد الصبغيات -ب
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 الصبغيات الشذوذات المرتبطة ببنية -2

 ضياع جزئي لصبغي -أ
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 عند هذا المصاب 5نلاحظ أن سبب الشذوذ هو ضياع قطعة من الصبغي 

                       انتقال متوازن للصبغيات -ب 

 

( مما أدى في 14بالصبغي  21سبب إصابة الطفل بالمرض هو الشذوذ الملاحظ عند الأب)إلتحام نسخة من الصبغي  -1

. وعند الإخصاب نحصل على بيضة تحتوي على 21الإنقسام الإختزالي إلى تشكل حيوانات منوية تحمل نسختين من الصبغي 

 .14، إحداها ملتحمة بالصبغي 21ثلاث نسخ من الصبغي 

 بنيتها.بمن شذوذ مرتبط بعدد الصبغيات و  يعاني الإبن إذن

ينتج عنه تكون  14و التحامه بالصبغي  21بزوج واحد فقط، لكن انتقال الصبغي  الأب سليم لأن كل صبغي لديه ممثل -2

 حيوانمات منوية شاذة، مما يزيد من احتمال إصابة أبنائه بالمرض.
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III- تشخيص القبل ولادي للشذوذ الصبغيال 

 

 ADNتقنيات تحليل  -5
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 تمرين تطبيقي:

 

1-  


