
 الفصل الثالث:
علم الوراثة البشریة 

 1، لوحة1 أنظر نشاط تمھید :
 
 
 
 
 
 
 

یمكن علم الوراثة البشریة من دراسة آلیات انتقال الصفات الوراثیة من جیل لآخر عند الإنسان. وتھدف ھذه 
الدراسة إلى محاولة فھم كیفیة انتقال بعض العاھات الوراثیة، من أجل التنبؤ بإمكانیة ظھورھا من جدید 

واتخاذ الإجراءات الضروریة. إذن الھدف وقائي بالدرجة الأولى.إلا أن ھذه الدراسة تواجھ عدة صعوبات 
رغم أنھا تخضع لنفس قوانین انتقال الصفات عند باقي الحیوانات. 

 
 Ι – وسائل دراسة الوراثة عند الإنسان.

نظرا لصعوبة دراسة الوراثة عند الإنسان، اعتمدت لھذا الغرض الوسائل التالیة: 
       شجرات النسب Les arbres généalogiques  1، لوحة2أنظر نشاط. 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

  صعوبات دراسة الوراثة البشریة.1 نشاط : 
 الإنسان مادة تجریبیة یمكن إخضاعھا لتزاوجات موجھة. لا یعتبر )1
 لا یمكن تطبیق القوانین الإحصائیة نظرا لقلة أفراد كل جیل. وكذلك طول عمر كل جیل. )2
 نوع من 246 نوعا ممكنا من الأمشاج وبالتالي  (2²³)) تمكن من إعطاء 46العدد الكبیر لصبغیات خلیة الإنسان ( )3

 البویضات الملقحة، الشيء الذي یطرح صعوبة في البحث.
تتمحور أغلب الدراسات حول انتقال الأمراض الوراثیة، والدراسات السریریة لحالات وراثیة عند سلالة الأسر العریقة  )4

 التي غالبا تكون معروفة لھذا تؤخذ كمثال لدراسة انتقال صفة وراثیة داخل السلالة البشریة.
 

  الوسائل التي تمكن من دراسة الوراثة عند الإنسان. 2 نشاط : 
       شجرات النسب =Les arbres généalogiques 

یمكن تتبع نقل بعض الصفات والأمراض عبر أجیال سلالة عائلة وكذلك احتمال انتقال ھذه الصفات للأجیال الموالیة وذلك بإنجاز 
ما یسمى شجرة النسب، وھي رسم بیاني یبین جمیع الأحداث العائلیة من زواج وإنجاب وظھور أو عدم ظھور الصفة الوراثیة 
المدروسة عند السلف والخلف ( الآباء والأبناء ). حیث نرمز للإناث بدائرة والذكور بمربع ونلون ھذه الرموز بالأسود إذا كان 

یحمل الصفة المدروسة .ونتركھ فارغا إذا كان الفرد لا یحمل ھذه الصفة.  الفرد
 ). 1( أنظر الوثیقة . نضع أفراد الجیل الواحد على نفس الخط من الأكبر على الیسار إلى الأصغر على الیمین بالنسبة لكل زوج

 
 : الرموز المستعملة لانجاز شجرة النسب1الوثیقة 

أفراد مصابون 
بالمرض 
 المدروس

 رجل

 امرأة
 حمیل سلیمون

III  ,  II  ,  I أرقام الأجیال = 

   =  أرقام الأفراد3  ،  2  ،  1

 فرد ناقل للمرض

     زواج أقارب   زواج

 شجرة نسب عائلة توأم حقیقي توأم غیر حقیقي
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تنجز شجرات النسب من طرف أطباء اختصاصیین، بعد استرداد كل الأحداث العائلیة العامة لعدة أجیال، مع 
رصد الصفة الملاحظة عند السلف وعند الخلف. 

 
        الخرائط الصبغیة Les cartes chromosomiques1، لوحة3 أنظر نشاط .

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

الخریطة الصبغیة ھي عبارة عن وثیقة تبین مجموع الصبغیات التي توجد في خلیة كائن معین، مرتبة على 
شكل أزواج حسب جملة من المعاییر كالقد وموقع الجزيء المركزي ,,, 

یمكن تحلیل الخرائط الصبغیة من الكشف عن حالات الشذوذ الصبغي ومن تشخیص التشوھات المرتبطة 
بتغیر في عدد أو بنیة الصبغیات. 

 
       تحلیل الـ ADN2، لوحة4 أنظر نشاط .

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

   من الكشف عن وجود أو غیاب بعض المورثات.ADNیمكن التحلیل الدقیق لـ 
 
 
 

  الخرائط الصبغیة 3 نشاط : Les cartes chromosomiques  .
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تعتمد تقنیة انجاز الخریطة الصبغیة 
على تصویر صبغیات إحدى خلایا 

الشخص الخاضع للفحص وترتیبھا 
حسب القد والشكل وموقع الجزيء 

المركزي ,,, أنظر الوثیقة أمامھ. 
ویمكن  تحلیل الخریطة الصبغیة من 
الكشف عن حالات الشذوذ الصبغي، 
ومن تشخیص التشوھات المرتبطة 

 بتغییر عدد أو شكل الصبغیات.
قطع صبغیات الخریطة الصبغیة 

أمامھ، ثم رتبھا على شكل أزواج . 
 

 

  تحلیل الـ 4 نشاط : ADN .
 

- 

+ 

G 

عزل كریات  ADNاستخلاص  ADNتجزيء 
ینة بیضاء

ع
دم

 
 

 نعزل ADN من خلایا الشخص المختبر ونعالجھا بأنزیمات 
فصل نوعیة، ونضع خلیط القطع المحصلة في حفر أنجزت في 

. Agaroseغراء یسمى 
 نخضع الغراء لمجال كھربائي: بما أن قطع ADN ذات شحنة 

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

قدھا بمقارنتھا بمواقع قطع أخرى معروفة القد ( قطع عیار ). 
 :نرصد متتالیة معینة تنتمي للمورثة ب 

  لفصل لولبیھا.ADN معالجة قطع  •
 التي ADN مشعة ومتكاملة مع متتالیة ADNإضافة قطع  •

 ھجین یسھل رصده ADNنبحث عنھا، حیث تشكل معھا 
بالتصویر الإشعاعي الذاتي. 

 

  ADN شاھد 

ADN المراد رصده 

 

 ADNرصد  
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ΙI.دراسة انتقال أمراض وراثیة غیر مرتبطة بالجنس –  
       انتقال مرض Mucoviscidose 
 2، لوحة1أنظر تمرین أ  –   تمرین :            

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

 
 ب –  حل التمرین :           

 سلیمین. نستنتج I2 و I1 مصابة بالمرض، بینما أبواھا II3تبین شجرة النسب في ھذه الحالة أن البنت  )1
 من ھذا أن المرض المعني متنحي.

 مصابة بالمرض، یدل على أن II3 سلیم والبنت I2كون الحلیل المسؤول عن المرض متنحي والأب 
المورثة المعنیة محمولة عل صبغي لا جنسي ( غیر مرتبطة بالجنس ). 

 

، لا یمكن ادن تفسیر ھذه الحالة إلا بكون الأبوین مختلفي II3 أنجبا البنت I2 و I1نلاحظ أن الأبوین  )2
، وبالتالي فالأنماط الوراثیة /m و /N. وھكذا فكل أب یعطي نمطین من الأمشاج: N//mالاقتران 

  بالنسبة للأفراد المصابین.m//m بالنسبة للأفراد السلیمین، وN//m أو N//Nللأبناء ستكون 
N//N                  % 25  بنسبة + m//m % 25 بنسبة + N//m % 50 بنسبة .
[ N ]                  % 75  بنسبة + [ m ] % 25 بنسبة .

 

        انتقال مرض Thalassémie          
 2، لوحة2أنظر تمرین أ  –  تمرین :            

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

  دراسة أمراض وراثیة غیر مرتبطة بالجنس. 5 نشاط : 
 

      1 تمرین  : 
 

 مرض وراثي یتمیز باضطرابات Mucoviscidoseمرض 
ھضمیة وتنفسیة، تسببھا إفرازات لزجة للغدد المخاطیة، الشيء 
الذي یؤدي إلى انسداد في القنوات الناقلة للعصارة البنكریاسیة، 

وبالتالي اضطرابات في الوظیفة الھضمیة للبنكریاس: كما یؤدي إلى 
انسداد التشعبات الرئویة، فیسبب ذلك عسر تنفسي والإصابة 

بالتعفنات. 
تعطي الوثیقة أمامھ شجرة نسب عائلة بعض أفرادھا مصابون بھذا 

المرض. 
حلل ھذه الشجرة ثم استنتج نوع السیادة بین الحلیل العادي  )1

 والحلیل المسؤول عن المرض.
انطلاقا من التأویل الصبغي فسر كیف ینتقل ھذا المرض من  )2

  وللحلیل    n أو Nجیل لآخر. ( نرمز للحلیل العادي ب 
   أ                          
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أفراد مصابون أفراد سلیمون 

      2 تمرین  : 
) مرض وراثي Thalassémieفقر الدم المتوسطي الثلاسیمیا ( 

منتشر على الخصوص في بعض الدول المطلة على البحر الأبیض 
المتوسط. یتمیز ھذا المرض بفقر دم حاد ناتج عن تدمیر تدریجي 

للكریات الحمراء الدمویة، ویرجع سببھ إلى خلل في تركیب جزیئات 
الخضاب الدموي الذي یلعب دورا أساسیا في نقل الغازات التنفسیة. 

یولد المصاب بمرض الثلاسیمیا نتیجة الزواج بین ناقلین للمرض 
(عندما یكون الزوج والزوجة كلاھما حاملین للمرض). الشخص 

الناقل للمرض لا تظھر علیھ أي أعراض ظاھرة ولكن یمكن 
تشخیصھ بالتحالیل الطبیة. 

تعطي الوثیقة أمامھ شجرة نسب عائلة تظھر المرض. 
حلل ھذه الشجرة ثم استنتج نوع السیادة بین الحلیل العادي  )1

 والحلیل المسؤول عن المرض.
استخرج العامل الذي ساعد على ظھور المرض في الجیل  )2

الرابع وأعط تفسیرا صبغیا لذلك. ( نستعمل الرموز التالیة 
 :S أو s بالنسبة للحلیل العادي، و M أو m .( للممرض 
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 ب –  حل التمرین :           
نلاحظ أن الحلیل المسؤول عن المرض المدروس غائب ظاھریا عند السلف وموجود عند الخلف  )1

)IV2 و IV4.نستنتج من ھذا أن الحلیل المسؤول عن المرض متنحي ،(  
 لأن ھناك إناث مصابات بالمرض، Yالحلیل المسؤول عن المرض غیر مرتبط بالصبغي الجنسي 

 مصابة وأباھا IV2 لأن البنت Xبالإضافة إلى وجود ذكور سلیمین. وغیر مرتبط بالصبغي الجنسي 
سلیم: ادن الحلیل محمول على صبغي لاجنسي. 

 
 إن العامل الذي ساعد على ظھور المرض في الجیل الرابع ھو زواج الأقارب. )2

، وبما أن الحلیل IV4 و IV2 سلیمین أنجبا أبناء مصابین بالمرض III2 و III3نلاحظ أن الأبوین 
. S//mالمسؤول عن المرض متنحي  فلا یمكن تفسیر ھذه الحالة إلا بكون الأبوین مختلفي الاقتران 

 أو S//S، وبالتالي فالأنماط الوراثیة للأبناء ستكون /m و /Sوھكذا فكل أب یعطي نمطین من الأمشاج: 
S//mبالنسبة للأفراد السلیمین، و m//m .بالنسبة للأفراد المصابین 

 
 

 
 

 
 
 
 
 
 
 
 
  
 

       انتقال مرض Huntington          
 3، لوحة3أنظر تمرین أ  –  تمرین :            
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 III3  :  [ S ]         X        III2  :  [ S ] .........................................................................................المظاھر الخارجیة للأبوین: 
 

         .............................................................................................................الأنماط الوراثیة للأبوین: 
 

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

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

  25 %         [S] 25 %         [S] 25 %       [m] [S] % 25    .................................................المظاھر الخارجیة للأبناء: 
 

      3 تمرین  : 
 ھو مرض عقلي وراثي یؤثر في Huntingtonمرض ھنتنغتون  

 سنة، تتجلى أھم 45 و30وظیفة الدماغ، یظھر عموما ما بین 
أعراض ھذا المرض في اضطرابات حركیة ونفسیة، حیث یصاب 

مریض داء ھنتنغتون بالخرف ،وفقد الذاكرة. وصف المرض لأول 
 Huntington على ید الطبیب الأمریكي 1872مرة سنة 

George  .ومن ھنا اكتسب المرض ھذا الاسم 
یرتبط ظھور ھذا المرض بمورثة سائدة محمولة على صبغي لا 

جنسي. وتبین الوثیقة أمامھ شجرة نسب عائلة بعض أفرادھا 
مصابون بھذا المرض. 

  مرتبط بحلیل سائد.Huntingtonبین أن مرض  )1
بین أن ھذا المرض محمول على صبغي لا جنسي. ( نرمز  )2

  ).h أو H والحلیل الممرض بـ n أو Nللحلیل العادي بـ 
أفراد مصابون أفراد سلیمون  من الجیل الرابع. 2ما ھو احتمال ظھور المرض لدى الفرد  )3
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 ب – حل التمرین :           
، لیس لدیھم أبناء ) II5 و II4نلاحظ أن المرض یظھر في جمیع الأجیال، كما أن الآباء السلیمین (  )1

 مصابون. نستنتج من ھذا أن الحلیل المسؤول عن المرض ھو حلیل سائد.
 

 ترث من III1، فالبنت Xإذا افترضنا أن الحلیل المسؤول عن المرض محمول على الصبغي الجنسي  )2
  وبما أن الحلیل المسؤول عن المرض سائد، فیجب أن تكون ھذه البنت مصابة.XHأبیھا 

 سلیمة، من أب مصاب، فالمورثة المسؤولة عن المرض محمولة على صبغي III1بما أن البنت 
لاجنسي. 

 

  من الجیل الرابع:2احتمال ظھور المرض لدى الفرد  )3
 ، n//n سلیمة فنمطھا الوراثي لا یمكن أن یكون سوى III3: بما أن الأم III3 و III2الأنماط الوراثیة للأبوین 

 n//n. وبما أن ھذا الأب منحدر من أم سلیمة ( H//n أو H//H المصاب فنمطھ الوراثي إما III2أما الأب 
. H//n لن یكون سوى  )، فنمطھ الوراثي

وھكذا فالتزاوج سیكون على الشكل التالي:  
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

 
 
 
 

. 2/1 ھو IV2انطلاقا من ھذا التحلیل یتبین أن احتمال ظھور المرض عند الابن 
 
ΙII.دراسة انتقال أمراض وراثیة مرتبطة بالجنس –  

       انتقال مرض الدلتونیة Le daltonisme 
 3، لوحة1أنظر تمرین أ  –  تمرین :            
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 III3  :  [ n ]         X        III2  :  [ H ] .........................................................................................المظاھر الخارجیة للأبوین: 
 

         .............................................................................................................الأنماط الوراثیة للأبوین: 
 

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

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

  50 %       [n] [H]          % 50    .........................................................................................................................................المظاھر الخارجیة للأبناء: 
 

  دراسة أمراض وراثیة مرتبطة بالجنس. 6 نشاط : 
     1 تمرین  : 

 شذوذا یھم إبصار الألوان، إذ أن الشخص المصاب لا یمیز بین الأحمر والأخضر. نقترح تتبع انتقال Daltonismeتعتبر الدلتونیة 
ھذا المرض عند عائلة معینة. 

 2II مصاب بالدلتونیة، وولد II1 )، فأنجبا ولدین وبنت : ( ولد I2 ) بامرأة سلیمة من ھذا العیب ( I1تزوج رجل سلیم من الدلتونیة ( 
 سلیمة من الدلتونیة). II3سلیم من الدلتونیة، وبنت 

. III3. وبنت مصابة بالدلتونیة III2 و III1 مصاب بالدلتونیة، فأنجبا: ولدین سلیمین من الدلتونیة II4 برجل II3تزوجت البنت 
 أنجز شجرة نسب ھذه العائلة. )1
 استخرج من المعطیات السابقة دلیلا على كون الحلیل المسؤول عن المرض متنحیا. )2
 للتعبیر d للتعبیر عن الحلیل السائد، وD، ومستعملا Xعلما أن الحلیل المسؤول عن الدلتونیة محمول على الصبغي الجنسي  )3

 .I1 ،I2 ،II1 ،II3عن الحلیل المتنحي: أعط الأنماط الوراثیة للأفراد 
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 ب – حل التمرین :           
 انجاز شجرة النسب:  )1
 
 
 
 
 
 
 
 
 

 )، ھذا یعني أن الأبوین یحملان II1 سلیمین وأنجبا ابنا مصابا بالمرض ( I2 و I1نلاحظ أن الأبوین  )2
الحلیل المسؤول عن المرض دون أن یظھر عندھما، وبالتالي فالحلیل المسؤول عن المرض ھو حلیل 

 متنحي.
 
 الأنماط الوراثیة للأفراد: )3

• I1 ذكر سلیم فلن یكون سوى : XDY. 
• I2 أنثى سلیمة فنمطھا الوراثي سیكون إما : XDXD أو XDXd  وبما أن ھذه المرأة لھا ابن ،

 .XDXd، فنمطھا الوراثي لن یكون سوى Xdمصاب ورث منھا الحلیل المسؤول عن المرض 
• II1 ذكر مصاب فنمطھ الوراثي لن یكون سوى : XdY. 
• II3 ھي أنثى سلیمة فنمطھا الوراثي سیكون إما : XDXD أو XDXd لكنھا أنجبت بنت ،

 ناقلة ونمطھا الوراثي ھو II3، وبالتالي فالمرأة Xd) ورثت منھا الحلیل الممرض III3مصابة (
XDXd. 

 
       انتقال مرض الھزال العضلي لـ Duchenne 
 3، لوحة2أنظر تمرین أ  –  تمرین :            

 
 
 
 
 
 
 

 
 
 
 
 
 
 

 ب – حل التمرین :           

 رجل سلیم

 رجل مصاب

 امرأة سلیمة

 امرأة مصابة

1 2 

1 2 3 4 

1 2 3 

I 

II 

III 

     2 تمرین  : 
 

 مرض یصیب بعض الأطفال، حیث Duchenneالھزال العضلي لـ 
یلاحظ ضمور وانحلال تدریجي لعضلاتھم التي تصبح غیر قادرة على 

تأمین الحركة والتنفس. 
تعطي الوثیقة أمامھ شجرة نسب عائلة أصیب بعض أفرادھا بمرض 

. Duchenneالھزال العضلي لـ 
اعتمادا على تحلیل شجرة النسب بین أن المرض مرتبط  )1

 .Xبالجنس ومحمول من طرف الصبغي الجنسي 
 ھل الحلیل المسؤول عن المرض سائد أم متنح. )2
. ولأبنائھما، مستعینا I2 و I1أعط الأنماط الوراثیة للأبوین  )3

 بالرموز التالیة :
- S أو s .بالنسبة للحلیل المسؤول عن الحالة العادیة 
- M أو m بالنسبة للحلیل المسؤول عن المرض 

أفراد مصابون أفراد سلیمون    بالمرض.IV4حدد احتمال إصابة الحمیل  )4

1 2 I 

II 

III 

1 

2 3 4 

5 

6 1 

2 3 4 

5 

IV 
1 2 3 4 
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یظھر من خلال شجرة النسب أن المرض یصیب الذكور دون الإناث، ھذا یعني أن المورثة المسؤولة  )1
 عن المرض مرتبطة بالجنس.

 مما یدل على أن المورثة ( III3 ) سلیم، وأنجب ذكرا مصابا II1یتضح من شجرة النسب أن الأب 
، ادن ھي محمولة على الصبغي الجنسي Yالمسؤولة عن المرض غیر محمولة على الصبغي الجنسي 

X الأب) .II1 أعطى للابن III3 الصبغي Y وأخذ من الأم II2 الصبغي X .(الممرض 
 

) مما یدل على أن الحلیل المسؤول عن المرض III3سلیمان وأنجبا طفلا مصابا ( II2 و II1الأبوان  )2
 متنحي.

 
 الأنماط الوراثیة: )3

  لأنھ ذكر سلیم.I1  :XSYالأب  •
 .Xm أعطتھ الحلیل II3 لأنھا أنثى سلیمة وأنجبت ابن مصاب I2 : XSXmالأم  •
 .Xm أعطتھ الحلیل III3 لأنھا أنثى سلیمة وأنجبت ابن مصاب II2 : XSXmالبنت  •
  لأنھ ذكر مصاب .II3  :XmYالابن  •
  لأنھ ذكر سلیم.II4  :XSYالابن  •

 
  بالمرض:IV4حساب احتمال إصابة الحمیل  )4

 
 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

 .25 أي % 4/1 بالمرض ھو IV4الحمیل یتبین من التحلیل الصبغي أن احتمال إصابة 
 

       انتقال مرض الكساح المقاوم للفیتامین Le Rachitisme Vitamino-résistant 
 

 3، لوحة3أنظر تمرین أ  –  تمرین :            
 

، 

X 

X 

 III1  :  [ S ]         X        III2  :  [ S ] .........................................................................................المظاھر الخارجیة للأبوین: 
 

         .............................................................................................................الأنماط الوراثیة للأبوین: 
 

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

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

  25 %      [S]  25 %      [S]  25 %      [m]  [S]    % 25 ........................................المظاھر الخارجیة للأبناء:
 

، 

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 
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 ب – حل التمرین :           
انطلاقا من شجرة النسب نلاحظ أن الآباء الذكور المصابون یكون أبنائھم الذكور سلیمون بینما الإناث  )1

، Xمصابات، وھذا یدل على أن المورثة المسؤولة عن ھذا المرض محمولة على الصبغي الجنسي 
 وھذا یعني أن المورثة مرتبطة بالصبغیات الجنسیة.

 
 الحامل X الصبغي 4 الحامل للحلیل العادي، ومن الأم X الصبغي 5 من الأب 8لقد ورثت البنت  )2

 للحلیل الممرض، وكانت مصابة. ھذا یعني أن الحلیل المسؤول عن الكساح سائد.
 

 الأنماط الوراثیة للأفراد: )3
  لأنھا أنثى سلیمة وتحمل صفة متنحیة، یجب ادن أن تكون متشابھة الاقتران.XnXn : 2 الفرد  •

 

 .Xnومن الأم الحلیل  XR لأنھا ورثت من الأب الحلیل XRXn : 4 الفرد  •
 

  لأنھ ذكر سلیم.XnY : 3 الفرد  •
 

  لأنھا أنثى سلیمة یجب أن تكون ثنائیة التنحي بالنسبة للحلیل العادي.XnXn : 6 الفرد  •
 

 .Xn ومن الأم الحلیل XR لأنھا أنثى مصابة ورثت من الأب الحلیل الممرض XRXn : 11 الفرد  •
 

  لأنھ ذكر سلیم.XnY : 9 الفرد  •
 

إن المقصود بالإناث الناقلات للمرض ھو أنھا إناث تحمل الحلیل المسؤول عن ظھور المرض إلا أنھا  )4
 غیر مصابة بھ ( مظھر خارجي سلیم ).

 المسؤول عن المرض حلیل سائد، Rادن في ھذه الحالة لا توجد إناث ناقلات للمرض لأن الحلیل 
 تكون مصابة. XRXnوبالتالي فكل أنثى مختلفة الاقتران 

 
 

  بعد زواجھا من رجل سلیم:8الأنماط الوراثیة الممكن الحصول علیھا عند أبناء البنت  )5
 

 
 

     3 تمرین:  
مرض وراثي یؤدي إلى تشوه عظام الأطراف السفلیة، نتیجة   Le Rachitisme Vitamino-résistantمرض الكساح المقاوم للفیتامین  

  فھو مرض مقاوم للفیتامین. وتبین الوثیقة أسفلھ  Dتكلس رديء للعظام. وھذا المرض لا یمكن علاجھ بواسطة الحقن العادیة من فیتامین 
شجرة نسب عائلة، بعض أفرادھا مصابون بالكساح المقاوم للفیتامین . 

 ھل المورثة المسؤولة عن الكساح المقاوم للفیتامین مرتبطة )1
      بالصبغیات الجنسیة أم بالصبغیات اللاجنسیة ؟ علل جوابك .  

انطلاقا من تحلیلك لشجرة النسب حدد الحلیل السائد والحلیل  )2
المتنحي . 

  . ( نرمز 9، و11 ،6 ،3 ،4 ،2حدد الأنماط الوراثیة للأفراد  )3
. n) أو N، وللعادي بـ r أو Rللحلیل المسؤول عن المرض بـ 

 حدد الإناث الناقلات للمرض داخل ھذه العائلة . علل جوابك.  )4
 قد تزوجت برجل سلیم ، حدد الأنماط 8إذا علمت أن البنت  )5

      الوراثیة الممكن الحصول علیھا عند أبنائھا . 
 

6 

1 2 

3 4 5 

 7 8 

9 10 11 12 

أفراد 
سلیمون 

أفراد 
مصابون 
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 حصیلة عامة : 
عند انتقال أمراض غیر مرتبطة بالجنس: 

 
 في حالة مرض مرتبط بحلیل متنح : •

- الشخص المصاب یكون متشابھ الاقتران بالنسبة للحلیل المسؤول عن المرض. 
- الشخص السلیم یكون مختلف الاقتران أو متشابھ الاقتران بالنسبة بالنسبة للحلیل العادي. 

. 4/3وإنجاب طفل سلیم ھو  4/1- في حالة تزاوج فردین مختلفي الاقتران فاحتمال إنجاب طفل مصاب ھو 
 في حالة مرض مرتبط بحلیل سائد : •

- الشخص المصاب یكون مختلف الاقتران أو متشابھ الاقتران بالنسبة للحلیل الممرض. 
- الشخص السلیم یكون متشابھ الاقتران بالنسبة للحلیل المتنحي. 

. 50- في حالة تزاوج أبوین أحدھما مصاب، فاحتمال إنجاب طفل مصاب ھو % 
 

عند انتقال أمراض  مرتبطة بالجنس: 
 في حالة مرض مرتبط بحلیل متنح : •

. X- تكون الأمھات مختلفات الاقتران ناقلات لھذا الحلیل الممرض بواسطة أحد صبغییھا الجنسیین 
 الحامل للحلیل الممرض، یكون حتما مصابا بالمرض. X- عندما یرث الأبناء الذكور من الأم الصبغي الجنسي 

 الحامل للحلیل الممرض من الأم والأب معا. X- لا تصاب الأنثى إلا في حالة الحصول على الصبغي الجنسي 
 في حالة مرض مرتبط بحلیل سائد : •

 %. 50- ینتج عن قران أم مصابة مختلفة الاقتران بأب سلیم، إنجاب ذكور وإناث مصابین بالمرض، بنسبة 
 .- ینتج عن قران رجل مصاب بأم سلیمة ( متشابھة الاقتران )، إنجاب ذكور سلیمون وإناث مصابة بالمرض

 
IV.الشذوذات الصبغیة عند الإنسان وعواقبھا –  Les anomalies chromosomiques chez l’Homme. 

تعرف عند الإنسان عدة حالات من الشذوذ الصبغي، تتسبب في أمراض تؤثر في النمو الجسمي والعقلي 
. 4، لوحة7للشخص المصاب، وترتبط ھذه الشذوذات بتغیر في عدد أو شكل الصبغیات. أنظر نشاط 

 

، 

X 

X 

  X               [ n ]          [ R ]  :       .........................................................................................المظاھر الخارجیة للأبوین: 
 

         .............................................................................................................الأنماط الوراثیة للأبوین: 
 

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

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

  25 %      [n]  25 %      [R]  25 %      [n]  [R]    % 25 ........................................المظاھر الخارجیة للأبناء:
 

، 

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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 الشذوذات الصبغیة عند الإنسان وعواقبھا. 7 نشاط :Les anomalies chromosomiques chez l’Homme 
. خرائط صبغیة لحالات مختلفة من الشذوذات الصبغیة  . ، ،  ، ، ، ، ،تعطي الوثائق 

 تعرف على ھذه الحالات وعلى خصائص كل منھا. )1
 .5 لوحة 1انطلاقا من ھذه الوثائق أتمم جدول الوثیقة  )2

 بواسطة رسوم تخطیطیة أعط التأویل الصبغي لحالة الشذوذ الممثلة على ھذه الخرائط الصبغیة.
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: 1الوثیقة 

 
       .الشذوذ المرتبط بتغیر في عدد الصبغیات 
 أ  –  تغیر في عدد الصبغیات اللاجنسیة :           
 :الخریطة الصبغیة  •

 
 فھو ممثل بثلاثة نماذج و بالتالي 21نلاحظ على ھذه الخریطة أن كل الصبغیات عادیة باستثناء الصبغي 

. Trisomie 21ھناك زیادة صبغي واحد في ھذه الخریطة الصبغیة لذلك یسمى الشذوذ بثلاثي الصبغي 
. Mongolisme أو المنغولیة Downأو نتكلم عن مرض 

یعاني المصابون بھذا المرض من شذوذ جسدي وعقلي ( تأخر عقلي، تشوھات داخلیة على مستوى القلب و 
الأوعیة الدمویة و الأمعاء، قامة قصیرة، یدین بأصابع قصیرة مع وجود طیة وحیدة عرضیة، وجھ ذو 

تقاسیم ممیزة ). 
 

الخریطة 
المظھر الخارجي تردد الشذوذ اسم الشذوذ عدد الصبغیات  الصبغیة  

  : الخریطة 
منغولیة أو تثلث الصبغي 

21 
 DOWNأو مرض 

10000 / 18 
تأخر عقلي ،قصر القامة، وجھ ذو تقاسیم ممیزة، 

یدین بأصابع قصیرة مع وجود طیة وحیدة عرضیة، 
تشوھات داخلیة ( القلب، الأوعیة، الأمعاء... ) 

غیاب الفاصل البیمنخري، شفة علویة مفتوحة،  1 / 10000 13ثلاثي الصبغي   :  الخریطة 
سداسي الأصابع. 

أعراض مرض   : الخریطة 
Turner 10000 / 4  ،مظھر أنثوي، غیاب المبیضین أو ضمورھما، عقم

 ...

أعراض مرض   : الخریطة 
Klinefelter 1000 / 2  مظھر ذكري ، خصیتان ضامرتان، غیاب تشكل

النطاف، ثدیان نامیان.  

مظھر أنثوي عادي، قامة شیئا ما طویلة، قدرات  X 1000 / 1ثلاثي الصبغي   : الخریطة 
ذھنیة عادیة، خصوبة عادیة. 

رجل عادي المظھر، بخصوبة عادیة.  XYY 1000 / 2ثلاثي الصبغي   : الخریطة 

تأخر عقلي حاد، تشوھات جسمیة خصوصا على  1 / 40000صیاح القطة   : الخریطة 
مستوى الحنجرة 
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. 5، لوحة2أنظر الوثیقة :Downالتفسیر الصبغي لمرض 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

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

 ینتج عنھا فرد مصاب بالمرض. 21إلى تكون بیضة تحتوي على ثلاثة صبغیات 
 

 :الخریطة الصبغیة  •
، یعاني المصابون بھذا الشذوذ من تشوھات جسدیة وعقلیة، غیاب الفاصل البیمنخري، 13ثلاثي الصبغي 

شفة علویة مفتوحة، سداسي الأصابع. 
 

ب  –  تغیر في عدد الصبغیات الجنسیة :            
من بین الشذوذات الناتجة عن تغیر في عدد الصبغیات الجنسیة نجد: 

  )( الخریطة الصبغیة : Turnerمرض  •
 صبغیا لاجنسیا. ادن یصیب الإناث فقط، ومن أھم 44 واحد وXیرتبط ھذا المرض بوجود صبغي جنسي 

أعراضھ قصر القامة، وضعف تطور الصفات الجنسیة الثانویة، والعقم. 
 

  )( الخریطة الصبغیة : Klinefelterمرض  •
 صبغیا 44 صبغیا، منھا 47 زائد عند الرجال المصابین، حیث یملكون Xیرتبط ھذا المرض بوجود صبغي 
. ومن أھم أعراضھ اجتماع الصفات الجنسیة الثانویة الذكریة XXYلاجنسیا، وثلاثة صبغیات جنسیة 

والأنثویة، صغر الخصیتین، والعقم. 
 

  )( الخریطة الصبغیة : Xمرض ثلاثي الصبغي  •
 صبغیا لاجنسیا، 44 صبغیا، منھا 47 زائد عند النساء، حیث یملكون Xیرتبط ھذا المرض بوجود صبغي 

. عادة یتمیز الشخص المصاب بمظھر أنثوي عادي، قامة شیئا ما طویلة، XXXوثلاثة صبغیات جنسیة 
 قدرات ذھنیة متوسطة إلى عادیة، خصوبة محدودة. 

 
  )( الخریطة الصبغیة : XYYمرض ثلاثي الصبغي  •

الزوج الصبغي 
 

 Iانقسام 

 (2n+1 )بیضة بـ 
 21ثلاثي الصبغي 

عدم الانفصال أثناء الانقسام 
 

عدم الانفصال أثناء الانقسام 
 

انقسام اختزالي 
 

 IIانقسام 

إخصاب  إخصاب 

 :2الوثیقة
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 صبغیا 44 صبغیا، منھا 47 زائد عند الرجال المصابین، حیث یملكون Yیرتبط ھذا المرض بوجود صبغي 
. عادة یتمیز الشخص المصاب بمظھر عادي، وقدرات ذھنیة عادیة، XYYلاجنسیا، وثلاثة صبغیات جنسیة 

 وخصوبة عادیة. وأحیانا یلاحظ عند الأطفال صعوبة في التعلم. 
. 6، لوحة1أنظر الوثیقة التفسیر الصبغي للشذوذات المرتبطة بتغیر عدد الصبغیات الجنسیة:

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

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

 

       .الشذوذ المرتبط بتغیر في بنیة الصبغیات 
 

  )( الخریطة الصبغیة   : La délétion chromosomiqueأ  –  ضیاع قطع صبغیة            
تنتج ھذه الشذوذات عن فقدان جزء من أحد الصبغیات، وأھم ھذه الحالات ھو ضیاع الذراع القصیر للصبغي 

. یعاني المصابون بھذا الشذوذ من تأخر عقلي حاد، ومن تشوھات جسمیة خاصة على مستوى الحنجرة، 5
حیث یصدر الطفل المصاب صوتا یشبھ مواء القطة، لھذا یسمى ھذا المرض بـ "صیاح القطة". 

 

  )( الخریطة الصبغیة   :La translocationب  –  الانتقال الصبغي            
 ولحمھا بصبغیات أخرى. مثلا في ھذه الحالة نتكلم عن تتمثل ھذه الشذوذات في انتقال صبغیات أو قطع منھا

، أما النموذج الثاني فھو محمول على 21الانتقال الصبغي المتوازن، إذ نجد نموذج واحد من الصبغي 
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X X X X 
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. یتمیز الأشخاص المصابون بھذا الشذوذ بمظھر عادي لأن خریطتھم الصبغیة كاملة، رغم أنھا 14الصبغي 
). إلا أن ھؤلاء الأشخاص قد ینتجون أمشاجا غیر عادیة، تتسبب في إنجاب 14-21تتضمن صبغیا ھجینا (

 المقنع ). 21أبناء مصابین بشذوذات كالمنغولیة ( ثلاثي الصبغي 
V:تشخیص الشذوذ الصبغي قبل الولادة –  

 

     :دواعي إجراء التشخیص قبل الولادي
 

- إذا سبق للأبوین إنجاب طفل مصاب بتشوه خلقي أو شذوذ صبغي. 
- إذا كان أحد الأبوین مصابا بشذوذ صبغي، مثل انتقال صبغي متوازن. 

 سنة لوجود احتمال كبیر لإنجاب خلف ثلاثي صبغي. 40- إذا تجاوز عمر الأم الحامل 
- ظھور مؤشرات غیر عادیة عند الفحص بالصدى. 

 
    :أھم الوسائل المعتمدة في ھذا التشخیص 

 

  :L'échographieأ  –  التصویر بالصدى            
بواسطة مسبار یوضع على الجلد، تسلط موجات فوق صوتیة على الجنین وتنعكس علیھ، ثم یتم التقاطھا 

بواسطة نفس المسبار. ونظرا لاختلاف خاصیات كل نسیج، تنعكس الموجات بشكل مختلف فتعطي صورا 
 ). 6، لوحة 2للجنین، یمكن تحلیلھا ومقارنتھا بالحالات العادیة. ( أنظر الوثیقة 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

           ب  –  التقنیات الحدیثة للفحص قبل الولادي : 
 

 Embryoscopieتقنیة الرصد الجنیني  .1
  

بواسطة نظام عدسي یدخل عبر عنق الرحم، یمكن أخذ صور واضحة للجنین، الشيء الذي یمكن من 
التشخیص المبكر للتشوھات العضویة المرافقة لبعض الشذوذات الصبغیة. 

 
 

  )7، لوحةA، 1 ( أنظر الوثیقةAmniocentèseتقنیة  .2
 

 من الحمل، حیث یأخذ قلیل من السائل السلوي الذي یطفو داخلھ الحمیل، 17ھو اختبار یجرى في الأسبوع 
وانطلاقا من الخلایا العالقة بھذا السائل تنجز الخریطة الصبغیة للجنین التي تمكن من الكشف عن الشذوذات 

 الصبغیة المحتملة.
 

     : علامات ممیزة عند الحمیل 1 الشكل: عند الحمیل بواسطة التصویر بالصدى الصوتيDown بمرض الإصابةالكشف عن  : 2الوثیقة 
 ). 2 ( وجھ مسطح، عنق عریض... ). ھذه العلامات لا تلاحظ عادة عند الحمیل العادي ( الشكلDownبمرض  المصاب              

 

 
 
 
 

  2الشكل 1الشكل 
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 ) 7، لوحةB، 1 ( أنظر الوثیقةChoriocentèseتقنیة  .3

 بواسطة ملقاط یتم اقتطاع عینات من الأنسجة الحمیلیة (أخذ خلایا من غدد الغشاء الخارجي للحمیل) قصد 
إنجاز خریطة صبغیة و تحلیلھا للتأكد من خلوھا من أي شذوذ صبغي. ( ھذه الخلایا تنحدر من البیضة 

وبالتالي فھي تملك نفس الزینة الصبغیة للحمیل ). 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

  )7، لوحة2 ( أنظر الوثیقة بتحلیل الدم:Downالكشف عن مرض  .4
 
 
 
 

 

Amniocentèse 

Choriocentèse 

: 1الوثیقة 

. ( فحص السائل السلوي والزغابات الجنینیة). Choriocentèse وتقنیة Amniocentèse تقنیة      
یمكن الكشف عن الشذوذات الصبغیة عند الجنین أثناء الحمل إما : 

  أسبوع من توقف الدورة الحیضیة17 إلى 15 باختبار السائل السلوي بعد  •
  من توقف الدورة الحیضیة.20 باختبار دم الحبل السري بعد الأسبوع  •
 اقتلاع زغابات جنینیة وتحلیلھا، انطلاقا من الأسبوع التاسع للحمل.  •
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 في دم المرأة الحامل من تشخیص حالة ثلاثي الصبغي AFP و بروتین hCGتمكن معایرة كمیة ھرمون 

 . Down، وذلك لارتفاع تركیز ھذه المواد في دم المرأة الحامل بجنین مصاب بمرض 21
 

 یزداد كلما زاد سن الأم. Down إن احتمال إنجاب أطفال مصابین بمرض ملحوظة:
 
 
 

 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 

 

 بتحلیل الدم. Down الكشف عن مرض      
 

        hCG )، وجود تركیز كبیر من ھرمون  21 ( ثلاثي الصبغي Downبینت تحالیل الدم عند الأمھات الحوامل بأجنة مصابة بمرض 
human Chorionic Gonadotropin)  وبروتین ،( AFP   (alpha-fœtoprotéine)  .بروتین یركبھ الحمیل =

 

 

تسمى ھذه المواد الموجودة بالمصل  :2الوثیقة 
 Marqueursبالواسمات المصلیة 

sériques .
تبین الوثیقة أمامھ التركیز البلازمي 

 حسب مدة الحمل hCGلھرمون 
 حالة أصیب فیھا الجنین 86عند 

. Downبمرض 
 

بین كیف تمكن تقنیة تحلیل دم 
المرأة الحامل من تدعیم نتائج تقنیة 

الفحص بالصدى. 

 hCGمجال تركیز 
في حالة الحمل العادي 
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	(  نشاط 1: صعوبات دراسة الوراثة البشرية.

