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 ١

  :الطفرات: اولا
ظھ   ور اختلاف   ات أو ص   فات جدی   دة ف   ي النس   ل ل   م تك   ن موج   ودة ف   ي الآب   اء نتیج   ة لتغی   ر ف   ي ع   دد  عب   ارة ع   ن 

  .وموسومكري تركیب ألجین أو موقعة على الوموسومات أو تركیبھا أو تغیر فالكر
  

  :الطفراتحدوث  أسباب
  . )والعقاقیر السینیة  الأشعة( و كیمیائیة عوامل فیزیائیة -١
    DNA.     ءالذاتي للجزي التضاعف أخطاء -٢

                                                                         
 :تأثیر الطفرات

  ) .معظمھا ( ضارة    - أ
 .مفیدة -ب
  .مؤثرةغیر  -ج
  

  :أھمیة الطفرات
  .مصدر تغیر یمكن الكائنات الحیة من التكییف في بیئتھا  -١
 .)ة في عملیة تطور الكائنات الحیةأي أنھا مھم(أنواع جدیدة  مصدر لظھور -٢
  

  :الطفراتأنواع 
  .الطفرة الجینیة   -ب.        لطفرة الكروموسومیة ا  -أ

  

  :الكروموسومیةالطفرات  -١
  . الكر وموسوماتفي عدد  أو وموسومتركیب الكرتغیرات تحدث في 

  
 :أنوع الطفرات الكروموسومیة

  .سوممووؤثر في تركیب الكرالطفرات التي ت -أ
   .وموسوماتالطفرات التي تؤثر في عدد الكر -ب
   
  :الطفرات التي تؤثر في تركیب الكر وموسوم -أ

ولھ ذا یحص ل اض افة ج ین ، المختلف ة الطفرةبفعل مسببات  جقد تنت ، الخلويالانقسام  أثناء أحیاناتغیرات دائمة تحدث 
او انفص ال ج ین او اكث ر لی رتبط ،او انعكاس جین او اكثر فیھ، او فقدان جین او اكثر منھ، كامل او اكثر للكروموسوم

  .مع كروموسوم اخر غیر مماثل لھ
  

  :إشكال  طفرات تغیر تركیب الكر وموسوم
 انتقال  -٤        إضافة -٣   انقلاب        -٢        فقد -١

 
  :طفرة الفقد- ١

تنتج من انفصال قطعة عن كروم وسوم  ومعھا الجینات التي تحملھا 
  مم  ا یس  بب نق  ص ف  ي ط  ول، ث  م  التح  ام القطعت  ین م  ن الط  رفیین 

  .وموسومالكر
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 ٢

  :طفرة الانقلاب -٢
فی   نعكس ترتی   ب .  وموس   ومالكرتح   دث بس   بب انق   لاب ج   زء م   ن 

  .یحدث أي تغیر على طول الكروموسوملا ، جزء ي ھذا الالجینات ف
  

  
  
  
  
  
  

 :طفرة الإضافة - ٣
وس وم أخ ر مماث ل ل ھ مس ببا إل ى كروم وس ومجزء م ن كروم إضافة
 ىعل    یح    دث تك    رار للجین    ات (،ف    ي ط    ول الكروموس    ومة زی    اد

  ). سوممووالكر
  
  
  
  
  
  
  : طفرة الانتقال - ٤

وسوم أخر غی ر إلى كروم) طرفیة ( وموسوم قطعة من الكر  انتقال
                                                        .)وموسوملا یحدث تكرار للجینات على الكر(مماثل لھ

          
  

  
  
  

  
  
  
  

  :الطفرات التي تؤثر في عدد الكر وموسومات -ب 
  :أنواعھا 

  .الكر وموسوماتتغیر في عدد المجموعات  -١
  .بالزیادة أو النقصان ة الواحدةتغیر في عدد كروموسومات المجموع -٢
  

  :الكروموسومیة عدد المجموعاتالتغیر في  -١
  .منصف أو أثناء الانقسام المتساويیمكن حدوثھا أثناء الانقسام ال -
 .نتج خلایا تحتوي على مضاعفات المجموعة الكروموسومیةت -

 :توضیح 
  ).ن ٢(  یة المجموعة الكروموسومیة تصبح ثنائ )ن ١( المجموعة الكروموسومیة  الأحادیةالجامیتات    -
 .)ن ٤( ة المجموعة الكروموسومیة تصبح رباعی) ن ٢( الخلایا الجسمیة ثنائیة المجموعة الكروموسومیة  -
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 ٣

  : حدوث الطفرة أثناء الانقسام المنصففي حالة ) ١
 الأولى من الانقسام المنصف سومات المتماثلة أثناء المرحلةوالكرم جمیع تنتج مثل ھذه الطفرات في حال عدم انفصال

  .ثنائیة المجموعة الكروموسومیةأو الأم وتكون الجامیتات الناتجة في مثل ھذه الحال  خلایا الأبفي 
  
  
  
  
  

  
  
  

  
  
طبیع  ي اح  دي  لأخ  ر) ن ٢( ف  ي ح  ال تخص  یب جامی  ت غی  ر طبیع  ي ثن  ائي المجموع  ة الكروموس  ومیة  :ملاحظ  ة 

  .)ن٣()=ن١)+(ن٢(   ).ن ٣( ذا خلایا ثلاثیة المجموعة الكروموسومیة  دینتج فر) ن ١( المجموعة الكروموسومیة 
  

   :حدوث الطفرة أثناء الانقسام المتساوي في حالة ) ٢
وب ذلك تك ون الخلی ة الناتج ة رباعی ة ، الس یتوبلازم لا ینقس میحدث ھن ا انفص ال طبیع ي  للكروماتی دات  الش قیقة  لك ن 

  .) ن ٤(  المجموعة الكروموسومیة

ات تكون المجموعة الكروموسومیة في خلایاھ ا على نبات للحصول الكولشیسینالمزارعون مواد كیمیائیة مثل  تخدمیس
م ادة الكولشیس ین تمن ع تك وین الخی وط المغزلی ة فتبق ى الك ر وموس ومات ف ي  أنف ي ذل ك  والسببمضاعفة بشكل تام 

  .مركز الخلیة 
  

  :تأثیر مادة  الكولشیسین
 .ن تكوین الخیوط المغزلیة فتبقى الكر وموسومات في مركز الخلیةیمادة الكولشیستمنع  - ١
رباعی ة المجموع ة حجمھ ا اكب ر م ن الحج م الطبیع ي  ثم ار الم ادةالناتج من استخدام ھذه  ممیزات النبات  -٢

 .الكروموسومیة
  

  :بالزیادة أو النقصان د كروموسومات المجموعة الواحدةالتغیر في عد-٢
  .تحتوي على كروموسومات اقل أو أكثر من العدد الطبیعي الجامیتات الناتجة قد  §
أزواج  الك   ر وموس   ومات  المتماثل   ة الجس   میة أو  الجنس   یة أو  بع   ض تن   تج ھ   ذه الطف   رة ع   ن ع   دم انفص   ال §

  .الكروماتیدات الشقیقة
  .المرحلة الثانیةو الأولىالمرحلة  عملیة الانقسام المنصف في أثناءتحدث 
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 ٤

 أوالكروموس  ومات اح  د لا ینفص ل  : ف ي المرحل  ة الأول  ى -١
بعضھا عن الكروموسوم المماث ل  أوبعضھا عن الكروموسوم 

  مما یؤدي إلى ظھور جامیتات، لھ
  ) ١+ ن  ( من العدد الطبیعي أكثر  -١
 ) ١   -ن (  ن العدد الطبیعياقل م -٢

  
  
  
  
  
  
  

  
  

  
الكروماتی  دان الش  قیقان ع  ن لا ینفص  ل :  المرحل  ة الثانی  ة -٢

مم ا ی ؤدي  ، أكث ر أوالكروموس ومات  احدعضا في بعضھما ب
   ظھور جامیتات   إلى

  )    ١+ ن ( من العدد الطبیعي  أكثر -١
  ) ١   -ن (  اقل من العدد الطبیعي  -٢
  ) ن( جامیتات طبیعیة -٣
  

ف   ي ) غی   ر الطبیعی   ة ( مش   اركة مث   ل ھ   ذه الجامیت   ات  ***
ت  واء الإخص  اب ت  ؤدي إل  ى ظھ  ور اخ  تلالات وراثی  ة لع  دم اح

  .الأفراد الناتجة على العدد الطبیعي من الكر وموسومات
  

  

  :الطفرات الجینیة -٢
یح دد ترتی ب الحم وض الامینی ة ف ي سلس لة المكون للجین   DNDترتیب القواعد النیتروجینیة على طول جزيء  §

  .الببتید لتكوین بروتین معینعدید 
وبالت الي س یغیر ،  ) ( m-RNAرسالة التي ینقلھ ا ج زيء أي تغیر في ترتیب القواعد النیتروجینیة سیغیر نمط ال §

  .مى بالطفرة الجینیة أو النقطیةیس ماوھذا ب البروتین الذي ستصنعھ الخلیة تركی
  .القواعد النیتروجینیة المكونة لھتغیر في ترتیب  بإحداثالواحد  ألجینالطفرة الجینیة تحصل على مستوى  §

  
  : أنواع ألطفرات الجینیة 

  نیوكلوتیداتالطفرة إزاحة  -ب  استبدال النیوكلوتیدات       طفرة  -أ
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 ٥

  :طفرة استبدال النیوكلوتیدات  -١
 وج نیوكلویت دات  بمعن ى نیوكلوتی دز(  .ب زوج أخ ر DNA یستبدل فیھا زوج من النیوكلوتیدات المتقابلة في جزيء  

  . )  DNAمن كل سلسلة من سلسلتي جزيء 
  

  :دالنواتج طفرة الاستب
  تأثیر كبیر  -٣ تأثیر قلیل   -٢لا یوجد تأثیر     -١
  
  :لا یوجد تأثیر -١
ویك  ون ذل  ك بح  ال اس  تبدال زوج م  ن النیوكولوتی  دات  

دون أن ، المتقابل  ة للحم  ض الامین  ي نفس  ھ ب  زوج أخ  ر 
 الحم   ض وذل   ك لان یتغی   ر الحم   ض الامین   ي الن   اتج

م ن ل بأكثر من ن وع واح د الامیني الواحد یمكن أن یمث
  )  )كودون (للحمض أكثر من شیفرةأن أي (.الشیفرات

  
  .مض الجلایسینحل) كودون(یفرةش GGC:توضیح

          GGU )تم استبدالC  بU (لنفس شیفرة  
  .الحمض          

شیفره لذلك التغیر لا اثر   أكثرض ھنا مللح أننلاحظ *
  .لھ

  
  

  
  :قلیل تأثیر -٢  

نیوكلوتی  دات ن  تج  ح  دث تغی  ر ف  ي زوج واح  د م  ن ال إذا
قلی ل نس بیا  التأثیریكون ، واحد  أمینيمنھ تغیر حمض 

  ...السببین  لأحد
الجدید ل ھ ص فات مش ابھة لص فات  الحمض الامیني -١

  .الحمض الامیني المستبدل 
موقع الحمض الامیني الجدید في ج زء غی ر حی وي  -٢

حی   ث لا یك   ون  الترتی   ب  للحم   وض ( م   ن الب   روتین
  .)ا الجزء أساسیا في نشاط البروتین الامینیة في ھذ

لحم         ض ) ك         ودون(ش         یفرة  GGC:توض         یح
 ش   یفرة) A ب Gت   م اس   تبدال  ( AGCالجلایس   ین

 موق ع التغی ر ف ي أوجدی د ل ھ نف س الخص ائص  مضحل
  .لبروتینأ بناءفي  أساسيغیر 
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 ٦

  :كبیر تأثیر -٣
  حدث التغیر في الجزء النشط من البروتین  فینتج  إذا

  :ة عن الطفر
  .نشاط البروتین تأثر -١
  .الخلیة یؤثر في وظیفةفتوقف بناء البروتین ككل   -٢

  لایسینلحمض ) كودون (شیفرة    AAG:مثال
      UAG  ) تم استبدالA  بU  ( شیفرة)كودون (  

  كون أي حمض  وتوقف بناءأو انتھاء لا تتوقف       
    .البروتین     
  
  
  
  
  

  
 
 
  

  :یوكلوتیدات النطفرة إزاحة   - ٢
زوج أو ع   دد قلی    ل م    ن أزواج  إض    افةی   تم فیھ    ا 

  ..... ویسبب ذلك  فقدھا النیوكلوتیدات أو
-mتغی  ر ف  ي تسلس  ل الش  یفرات الت  ي یحملھ  ا  -١

RNA  ، تغی  ر ف  ي تسلس  ل  إل  ىوھ  ذا ب  دورة ی  ؤدي
 ، الحموض الامینی ة المكون ة للب روتین الن اتج أنواع

  .لیھا تعدیلالشیفرة الثلاثیة سیطرا ع قراءة لان
  
  
  
  

  
  
  
یؤدي ھذا إلى توقف بناء سلسلة عدید الببتید  قد -٢ 

أي یكون الت أثیر ،  شیفرة إیقاف مبكراالناجمة عن 
  .یرابك
  

  :یلي  عند دراسة الشكل نلاحظ ما***
 ش  یفرة(م  ن النیوكلوتی  دات  أزواجثلاث  ة  إض  افة -١

فق  د حم  ض  أو إض  افةأو فق  دھا یتس  بب ف  ي ) ةواح  د
  .قلیل التأثیرفیكون ، واحد أمیني
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 ٧

فق د  أو إض افةطفرة الإزاح ة الناجم ة ع ن  تأثیر -٢
على جزيء  هفقد أو، النیوكلوتیدات زوج واحد من 

mRNA  تج في نوع البروتین النا كببریسبب تغیر
 تغی  ر(ط  ول السلس  لة  وذل  ك لح  دوث تغی  ر عل  ى، 

 .)كاملة  تسلسل الشیفرات
) ك ودون(ش یفرة  لإنتاج الإزاحة أحیاناقد تؤدي  -٣

فتتوق   ف عملی   ة بن   اء الب   روتین  )انتھ   اء(  توق   ف
  .كبیر تأثیربالكامل وھذا طبعا 

  
  
  

  
  
  

  :لاختلالات الوراثیة عند الإنسانا: ثانیا
  :عوائق دراسة آلیة توارث الصفات لدى البشر 

  .عمر الجیل البشري الطویل  -١
 .وموسومات والجینات الكر عددد كثرة وتعقی -٢
 .الأخرىكما في دراساتھ التي یجریھا على الكائنات الحیة على التحكم في اختیار الأزواج  العالم رةمقدعدم  -٣
  : العوائق من خلال ھذهتم التغلب على ***

    .من خلالھ یتتبع العلماء ظھور صفات معینة أو عدم ظھورھا في أفراد عائلات لأجیال عدة عمل مخطط سلالة العائلة
ام رم وز دوالمطل وب حل ل ھ ذا المخط ط باس تخعائلة لتوریث مرض م ا عبارة عن مخطط  سلالة   ل أدناهالشك:سؤال

  ؟د أسائد جین المرض أم متنحي؟ ولمثم حد، بةـمناس

  :الإنسان ترتبط بنوعین من الطفراتالاختلالات الوراثیة لدى 
   .طفرة جینیة -٢        .طفرة كروموسومیة -١  
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 ٨

  :وسومي العدد الكروملاختلالات المرتبطة با-١
  عدد الكر وموسومات الجسمیة   ب الوراثیة المرتبطة اختلالات -أ 

  الكر وموسومات الجنسیة الوراثیة المرتبطة  بعدد اختلالات  -ب
  

  :  الجسمیةختلالات الوراثیة المرتبطة  بعدد الكر وموسومات لاا  - أ

  
  :الجنسیةاختلالات  المرتبطة  بعدد الكر وموسومات  -ب
  :ینتج حیث،  الأنثىطبیعي عند الذكر أو عند  وموسومات الجنسیة بشكلذه الخلل عن عدم انفصال زوج الكرینتج ھ*

  .وموسومات الجنسیةان منوي أو بویضة خالیان من الكرحیو -١
  .جنسیانن على كروموسومان بویضة یحتویا حیوان منوي او -٢
  
  
  
  
  
  
  
  

    
  

  .Xللجینات الموجودة على الكروموسوم هدافتقلا ،یموت في مراحل جنینیة مبكرة YO للجنین الجنسي طرازال:ملاحظة
  .الجنسي مع جامیت طبیعي ناتجة من اخصاب جامیت بھ خلل في طرازه الكروموسومي الاختلالات

  المتلازمة
  التغیر في عدد

الكروموس         ومات 
  الجنسیة

  وسوماتالكروم عدد
  أعراض المرض  

  الكلي  الجنسي  الجسمي

  .داون
إضافة كروم وسوم 
ثالث الزوج رقم 

٢١  
٤٧  ٢  ٤٥  

، وقص  ر القام  ة وامتلاؤھ  ا ، ق  درات عقلی  ة مح  دودة 
ووج ود ثنی ة إض افیة  ، وعدم نمو القلب نم وا طبیع ي 

  بالجفن
  ادوارد

حالة (
  ).نادرة

إضافة كروم وسوم 
ثالث الزوج رقم 

١٨  
واختلال في القلب ، قدرات عقلیة وجسمیة محدودة  ٤٧  ٢  ٤٥

  .لكلیتینوا

  باتو
ة  لحا(

  ).نادرة

إضافة كروم وسوم 
ثالث الزوج رقم 

١٣  
٤٧  ٢  ٤٥  

إص   ابة ب   العمى ، ق   درات عقلی   ة وجس   میة مح   دودة 
وزی  ادة ف  ي ، الش  فة العلی  ا مش  قوقة وس  قف الحل  ق ،

وغالبا یموت الأطف ال المص ابون  بع د ، عدد الأصابع 
  .اعات من الولادةعدة س

  الكروموسومات  المتلازمة
  الجنسیة

  الكروموسومات
  الجسمة

 الطراز
  الأعراض  الجنسي

أنث  ى عقیم  ة  بس  بب نق  ص ف  ي نم  و  XO ٤٤ ١  أنثى تیرنر
  .وقصیرة القامة، الأعضاء التناسلیة

ذك   ر عق   یم بس   بب نق   ص ف   ي نم   و   XXY ٤٤ ٣  كلینفلتر
  .الأعضاء التناسلیة 

أنث ى طبیعی ة ولا یمك ن تمییزھ  ا إلا  XXX ٤٤ ٣  أنثى ثلاثیة الكروموسوم  الجنسي
  .بفحص الكروموسومات 
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 ٩

  :اختلالات مرتبطة الطفرات الجینیة-٢
  .فینل كیتونیوریا -٢الثلاسیمیا         -١: أمثلھ ** 

  ):فقر دم البحر الأبیض المتوسط ( الثلاسیمیا -١
  .بینغلوھما ألفا و بیتا ، الببتیداتیدخل في تكوین ھیموغلوبین الدم نوعان مختلفان من عدید 

واثنتین من نوع ، اثنتین من نوع إلفا :جزيْ الھیموغلوبین في الإنسان من أربع سلاسل من عدید الببتید یتكون:ملاحظھ
  .بیتا
ف ان خلای ا ال دم الحم راء لاتق وم ، إذا لم ینتج الجسم نتیجة الطفرة احد بروتیني ھیموغلوبین الدم بصورة طبیعیة **

  :بوظیفتھا بفاعلیة  حیث تتصف بما یلي
  .لدم الحمراء فتبقى النوى بداخلھاتمایز بعض الخلایا المكونة لخلایا ا لا یكتمل -١
 .یتخذ البعض الأخر من خلایا الدم الحمراء أشكال غیر طبیعیة  -٢
 .تتكسر معظم خلایا الحمراء  -٣
 . تتحلل خلایا الدم الحمراء بعد فتره قصیرة من إنتاجھا  -٤
 .كسجین تفقد قدرتھا على حمل كمیة كافیة من الأ -٥
 :نتیجة لھذه التغیرات**

  .وتستمر ھذه الحالة مدى الحیاة ، حالة فقر دم في مراحل الطفولة المبكرة   -١
  :أسابیع ویعتمد ذلك أیضا على  ٤ـــ ٣یحتاج المصاب إلى نقل دم كل   -٢

  .وحسب درجة نقص الأكسجین -عمر المصاب        ب -أ
بع دم زواج أف راد الع ائلات الحامل ة   یمكن الحد من انتش ار الم رض ف ي المجتم ع

 .للمرض یبعضھم 
والحص   ول عل   ى النص   ائح ، یمك   ن للمص   ابین مراجع   ة مراك   ز الاستش   ارات الوراثی   ة لإج   راء الفحوص   ات الطبی   ة

  .الضروریة
  
  :فینل كیتونیوریا  -٢

م ض الامین ي ف ي ای ض الح أساس يمسؤول عن تصنیع أنزیم لھ دور متنحي  جینیحدث ھذا المرض نتیجة طفرة في 
  . الحمض الامیني تایروسین إلى في الجسم أثناء التفاعلات الطبیعیةالذي یتحول في ، ینلانأفینل 
  ...في الدم فیكون المصاب ذا الأنین ینتج المرض من تراكم الحمض الامیني فنیل ***

  . قدرات عقلیة محدودة  -١
   . شحوب لون الجلد والشعر  -٢
   . الرأسصغر حجم  -٣

  ...ظة ھامةملاح
  . الحاملین لجیني المرض بالصورة النقیة الأشخاصالسابقة تكون لدى  الأعراض -١
  . من الولادة أشھرستة  حوالي  بعد الأعراض تلاحظ، یولد المصاب طبیعي  -٢
بتغذی ة الطف ل المص اب بحمی ة  ال تحكم: خ لالم ن   عواقب ھیمك ن تجن ب  فأنة ا في مرحلة الطفولةمبكر صشخ إذا -٣

  . الأنینھا نسبة الحمض الامیني فینل مناسبة تنخفض فی
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 ١٠

     تشخیص الاختلالات الوراثیة عند الإنسان: ثالثا
غی   ر الطبیعی   ة ذات الاخ   تلالات  الأجن   ةس   اعدت تكنولوجی   ا الوراث   ة والاستش   ارة الوراثی   ة الب   احثین عل   ى تحدی   د 

  :بعض الفحوص منھا بإجراءوذلك  ، الأمھات أرحامداخل  الكروموسومیة والجینیة وھي
  
  
  
  :فحص خملات الكوریون -١

  . من الحمل الثامن والعاشر الأسبوع بین ماھذا الفحص  إجراءیمكن 
 

  :الفحص آلیة إجراء
 الأس بوعین ب ینم ا  ،ع ن طری ق انب وب س حب عین ھ م ن خ لال ال رحم خم لات الكوری ون أغشیةیتم اخذ عینھ من  -أ

  . امن والعاشر من الحملالث
  . یوم أویستغرق الفحص عدة ساعات ة ص كیموحیویوفح إجراءب یةخلایا الجنینلل مخبریاالعینة فحص یتم  -ب
 . ) ساعاتعدة (اتعطي ھذه الطریقة نتائج سریعة في وقت قصیر نسبی -ج

  
  :  )السلى ( السائل الرھلي  فحص -٢

  .من الحمل عشر والسادس عشر عرابال الأسبوع بین ماھذا الفحص  إجراءیمكن 
  :آلیة الفحص إجراء***

لأس بوعین الراب ع عش ر ب ین ام ا  المح یط ب الجنین ليالرھالسائل  إلىطویلة في جدار الرحم تصل  إبرةغرز یتم    -ا
  .والسادس عشر

  .توخذ كمیة قلیلة من السائل بما تحویھ من خلایا الجنین  -ب
  .على الخلایا الجنینیة لزراعتھا للحصولالرھلي  للسائلعملیة فصل مركزي  إجراء -ج
  للحصول على المخطط أسابیعثم عمل فحص كیموحیوي علیھا والزراعة تكون لعدة  عمل زراعة للخلایا الجنینیة  -د

 .وبالتالي النتیجة تحتاج إلى وقت أطول مقارنھ بالطریقة الأولى، الكروموسومي
   

  :السابقینأھمیة الفحصین ***
 .الاختلالات الوراثیة بطرق كیموحیویة ضتشخیص بع یمكن -١
تحدی  د الاخ  تلالات  یمك  ن(م  ع المخط  ط الطبیع  ي وموس  ومات  الجن  ین ومقارنتھ  امالحص  ول عل  ى مخط  ط لكرو -٢

   ).الجنین إن وجدت لدىالكروموسومیة 
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 ١١

  تكنولوجیا الموجات فوق الصوتیة    -٣
  .تلفازشاشة اللإنتاج صورة للجنین على  صوتیة عالیة التردد أمواجتستخدم في ھذه الطریقة 

 :یستطیع الطبیب من خلال ھذا الفحص***
  الكشف عن اختلالات عند الجنین -٤  معرفة وجود توائم  -٣ جنس الجنین  تحدید  -٢ تحدید عمر الجنین   -١
  :من ھذه الاختلالات 
  .ببعض أمراض القل -٣   اختلالات الحبل العصبي - ٢ تضخم الكلیة   -١ 
  

  الاستشارة الوراثیة: رابعا
م ن اج ل الحف اظ فحص الراغبین في الزواج من الضروریات التي تتطلبھا المص لحة العام ة  أنترى الكثیر من الدول 

ف  ي  ف  ي عض  ویتھا اخص  ائین الت  ي تض  مالوراثی  ة  الاستش  ارة ت مج  السفانتش  ر والجس  م لس  لیمة العق   الأجی  العل  ى 
  .لنفسعلم ا، علم الاجتماع، تالمختبرا، التمریض، الطب :مجالات

  :منھا،تقدیم خدمات عدة  إلىالاستشارة الوراثیة  تھدف*
  .لھموتقدیم النصائح  وراثیة بإمراض أطفال مصابین إنجابالمقبلین على الزواج والمتزوجین الذین یخشون  إرشاد -١
  .والمشورة لھمالنصح  وإسداءالمریض  أھلالاتصال مع  -٢
  .ض ومدى الإصابة بھضیح طبیعة المرتو -٣
  .ة والاجتماعیة والاقتصادیة للمرضتوضیح الآثار النفسی -٤
  .لتشخیص المبكرالاختبارات ل التأكید على إجراء -٥

  

  بعض تطبیقات التكنولوجیا الحیویة في الوراثة : خامسا
  :استخدامات الجینات في التكنولوجیا الحیویة 

  مثل، لإنتاج بروتینات نقیةلجینات ا ھندسةالجینات في تكنولوجیا  استخدمت -أ
  .ھرمون النمو -٣   بروتینات تخثر الدم -٢   الأنسولین -١   

ي مم ا یعط ، )ویسمى ب العلاج الجین ي( ھا خلل استخدمت الجینات السلیمة أو أجزاء منھا بدلا من الجینات  التي ب -ب   
  .)الجینیوم البشري ( نیة البشریة الجیوساعد ذلك على رسم الخریطة ، أمل في علاج الأمراض المستعصیة

  
   الجینوم البشري  -١

  . ھو مجموع المعلومات الوراثیة في الخلیة البشریة الواحدة ***
  .الجینات في الإنسان أبحاثتنتظم فیھ  يعبارة عن برنامج دول الإنسانینات مشروع  رسم خریطة ج

  .))في الجینیوم البشري وسوموجینیة بالكامل لكل كرومقواعد النیترتحدید تسلسل ال(( :من ھذا المشروعالھدف 
  :یلي  یتم ماخریطة الجینیوم البشري  لرسم

  .رسم خریطة جینیة  -٢        .رسم خریطة وراثة خلویة -١
  .تحدید تسلسل القواعد النیتروجینیة -٤              .فیزیائیة رسم خریطة -٣
  
  :خلویةالوراثة الرسم خریطة  -١

جین أو مجموعة كل  لان، شرطةأفتظھر الجینات باستخدام المجھر على شكل  خاصة بإصباغ كر وموسوماتال تعامل
  .من الجینات تصبغ بلون معین ویعتمد ذلك على امتصاص مكوناتھ لصبغة معینة دون غیرھا

 
  :رسم خریطة جینیة -٢

  .مرتبة على الكروموسوم لامات الجینیةالع ألاففتظھر ،  متلألئةمواد بمواد خاصة وتسمى  الكر وموسومات تعامل
  .قعلى تحدید موقع جینات معینة بشكل دقی الخریطة ھذهتساعد ، منھا أجزاء أوجینات ل تكون العلامات
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 ١٢

  :رسم خریطة فیزیائیة -٣
  . بإنزیمات قطع الكر وموسومات تعامل 

تعم ل ف ي من اطق ، اسطة إنزیمات تقطی عرة متداخلة بوتنتج الخریطة الفیزیائیة بتقطیع الكروموسومات إلى قطع صغی
  .وبعد ذلك یعاد ترتیبھا، مان حصول التداخل بین ھذه القطعوذلك لض تقطیع  أنزیممن  أكثرویتم استخدام  مختلفة

  .DNAیعبر عن المسافة بین الجینات بقیاسات فیزیائیة تكون عادة عدد من النیوكلوتیدات على طول جزيء 
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  

  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  حدید تسلسل القواعد النیتروجینیةت -٤

  :لما یلي  مختلفة ثم ترتب ھذه القطع تبعالیحدد تسلسل القواعد النیتروجینیة في قطع الكر وموسوم ا
  .للمناطق المتداخلة بین القطع  -١
  .بھا على الكر وموسوم یترت -٢ 

   :للقواعد النیتروجینیة الأتيحمل الترتیب ونتجت قطع ت ،الجینومكلوتیدات سلسلة من نیوالتقطیع  إنزیماتقطعت  :مثال
CGTATTT  

TTGATAGA  
AGATTGGT  

  .لجینومللقواعد النیتروجینیة في ا الأصليتسلسل ما ال
   :الحل

  )وھي التي تحتھا خط(  ،الثلاثةالمشتركة في القطع  نحدد المواقع  
                               TTCGTAT                             

    AGAGATTT  
                                         T     GTTGAGA 

  
على الجزء وحذف  الإبقاء( أي المشتركة  التداخل مناطق بشكل تسلسلي خطي بربط القطع وبحذف نرتب القواعد

  ...                                                     آتيكما ھو )  الأخرالتكرار 
CGTATTTGATAGATTGGT  

  

 تداخلمناطق ال
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 ١٣

  : الجینیوم البشريمعرفة تسلسل القواعد النیتروجینیة في أھمیة 
   .تحدید الجینات المسببة للمرض -١
  .المختلفة من الكائنات الحیة مع بعضھا البعضالأنواع مقارنة جینات  -٢
   .عزل الجینات لاستخدمھا في الصیدلة والزراعة والصناعات الكیمیائیة -٣
  .النوع الواحد من الكائنات الحیة  أفرادینات ضمن مقارنة الج -٤
  .تحدید وظائف الجینات -٥
  . تحدید الجینات المشفرة للبروتین -٥

  
  العلاج الجیني  -٢
الجزء من  أو، معینة لیحل محل جین مسبب لمرض ماجزء منة  داخل خلیة  أوبارة عن عملیة نقل جین سلیم ع §

ف ي  نجاحا یحفز على التوس ع أثبتتلعلاج الجیني تكنولوجیا حدیثة او، المرض إحداثذلك ألجین  المسؤول عن 
  .عده أمراضاستخدامھا لتشمل 

 .لخلایا الجسمیة والخلایا الجنسیةیطبق العلاج الجیني على كل من ا §
 

  : العلاج الجیني للخلایا الجنسیة  - أ
  .لأجیال اللاحقة یورث ھذا التغیر ل لذلك یتم فیھ تغیر جینات الجامیتات أو البویضة المخصبة   
  

  : یةمالعلاج الجیني للخلایا الجس  - ب
  .یورثعلاج لا، )نقسامخلایا قابلة للا(العظام ،الدماغ،الرئة،العضلات أنسجةك الخلایا الجسمیة تغیر جینات فیھیتم    

 
 :العلاج آلیة
ة مث ل الفیروس ات المعدل ی ة ع دة منھ ا النواق ل البیولوج نواق لالجینات اللازمة للخلایا الجسمیة المریض ة بواس طة نقل 

 .....ا الجسمیةللخلای عملیة المعالجة الجینیة نجاح لاستمرار یشترطو .جینیا
مثل الخلایا الجذعی ة  المریضقادرة على الانقسام طوال فترة حیاة للجین السلیم تكون الخلایا الجسمیة المستقبلة  أن(( 

  .))في نخاع العظم
ى الانقسام طوال فترة حیاة المریض وھ ي  مناس بة لعملی ة الع لاج الجین ي لإنتاجھ ا قادرة عل خلایا: الخلایا الجذعیة

  .خلایا الدم وأنواع خلایا جھاز المناعة جمیعھا في الجسم
 

  خطوات عملیة لعلاج الجیني
  .السلیم الفیروس ألجینالقطعة المحتویة على  إدخال -أ

وبع د ذل ك یض اف إلیھ ا الفی روس المع دل جینی ا ، س ط غ ذائيث م تنمیتھ ا ف ي و ،خلایا نخ اع العظ م المص ابة إزالة -ب
  .فیھاجم خلایا العظم المصابة 

  .مادة الوراثیة لخلایا نخاع العظماندماج المادة الوراثیة  للفیروس المعدل جینیا مع ال -ج
  .حقن الخلایا المعدلة جینیا في نخاع عظم المریض  -د 

  :ملاحظات
  :بسبب  یستخدم الفیروس كناقل بیولوجي *

 .فیھا مع المادة الوراثیة الخاصة ودمجھ ،لةاخد إلىقدرتھ على إدخال نسخة ألجین السلیم  -١
  .فان ھذه الخلایا تترجم في عملیة بناء البروتین ،للجین السلیم خلایا جسم  المریض الفیروس الحامل إدخالعند  -٢
  .السابقفي  إنتاجھاالمریض  یاباستطاعة خلاتكون المادة العلاجیة المطلوبة التي لم یكن  -٣
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 ١٤

  
  :DNAبصمة  -٣
  :الجسم لتعرف على لنسیج معین من أویجري عادة فحص مخبري للدم  

  الفصل في قضایا النسب -ب      متھم بجریمة   ھویة -ا  
  

  :شروط الفحوصات
       .أن تكون الكمیة كافیھ  للفحوصات -أ

  .أن تكون الأنسجة حدیثة -ب
  :ملاحظة 

أو ب نفس الن وع م ن ، ن تش ابھ اكث رمن ش خص بفص یلة ال دمحیث یمك(فحوصات دلیل على مرتكب الجریمة مثل اللا ت
  .عنةالتھمة یمكن أن تنفي  اولكنھ، )النسیج

تسلس  ل النیوكلوتی  دات  لان وھوی  اتھم  بدق  ة كبی  رة الأش  خاصعل  ى  تس  اعدا لتع  رفتكنولوجی  ا حدیث  ة  DNAبص  مة 
   DNAل ذا تس تخدم  بص مة  -ائم المتماثل ة ماع دا الت و -أخرفي أي شخص  یتكررلا ،في خلایا شخص ما   DNAفي

  حالات الجریمة -إثبات الابوه أو نفیھا        ب  -أ :في حالات
   

  :المستخدم في الفحص   DNAمصادر
  .جذور الشعر -٤السائل المنوي         -٣الجلد         -٢الدم         -١
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 ١٥

  یجب ) DNAبتحلیل عینات ( ، الطفل وكلا الأبوین  DNAتجرى مقارنھ بین : لطفل معینفي حالات إثبات الابوه 
  .الأب DNAوالجزء الأخر مع ، الأم  DNAالطفل مع  DNAتوافق جزء من

  .بھممن مصادر وجدت في مسرح الجریمة والأشخاص المشتبھ  DNAیجرى تحلیل عینات  في حالات الجریمة
  

  :جرائم القتلفي  DNAخطوات استخدام بصمة 
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
وتس تخلص اخذ عینة من دم المشتبھ ب ھ وأنس جة وج دت للقات ل تح ت أظ افر الض حیة وعین ة دم الض حیة للمقارن ة  -١

  .العینات الثلاثمن  وموسوماتالكر
 ،قطی عت إنزیم اتقط ع بواس طة  إل ىت العینات وتقطع في مواقع معینة ماومن كروموس  DNAتستخلص سلاسل  -٢

ماعدا ح الات  -كما تكون مختلفة من شخص إلى أخر .نوع الإنزیم حسب في الحجم والطول وتكون القطع مختلفة
  .المتماثلة التوائم

القط ع ف ي م ادة  ھ ذهتم رر  إذ، )الفص ل الكھرب ائي الھلام ي(تس مى  صةتكنولوجیا خاباستخدام  DNAتفصل قطع -٣
  .القطع في المادة الھلامیة تتحركل كل قطعة وشحنتھا البعد الذي طو ویحددھلامیة معرضة للتیار الكھربائي 

حیث تظھر قطع  ،X-ray السینیة  بالأشعةثم تصور ھذه المادة الھلامیة  ،متلألئةمواد  إلىتعرض المادة الھلامیة  -٤
DNA وتسمى ھذه الخطوط بصمة الأشعةشكل مجموعات من الخطوط السوداء على صورة  علىDNA.  

 أظ  افرلموج  ودة تح  ت  ت ك  ل م  ن الم  تھم والض  حیة والأنس  جةموع  ة الخط  وط الس  وداء لعین  امج تق  ارن -٣
  .الضحیة

  
  
  

 مھم
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 ١٦

  
  :الأطعمة المعدلة جینیا -٤

  .بتغیر جیناتھا، اتنباتالاستخدم علماء التكنولوجیا الحیویة ھندسة الجینات لتحسین خصائص كثیرة من 
  

 :جینیا بھندسة الجیناتات المعدلة على الخصائص المحسنة لبعض النبات أمثلة
  بطء نضوج الثمار    -٢مقاومة النباتات للحشرات            -١
  جودة طعم الثمرة  -٤    ر حجم الثمرة                   كب -٣
وتنتج طوال ، ت ممیزه البندورة الشتویة قام العلماء بتغییر جیناتھا حیث أصبحت ذات صفات مرغوبة وذات صفا -٥

  .أیام السنة
  

  :ت تعدیل البندورة الشتویة  جینیاخطوا
   .عزل ألجین الذي یؤدي إلى جعل ثمار البندورة سریعة الفساد -أ

یبط ئ م ن  مم ا .ی ا نب ات البن دوره م ن جدی دث م إعادت ھ إل ى خلا، ألجین واستنساخھ داخل عائ ل مناس بتعدیل ھذا  -ب
  .وإفسادھا عملیة تلیین الثمار

  .زرع النبات وتنمیتھ -ج
  .الصفة المرغوبة لإكسابھا وذلك، الثمار أیام عدة على الأغصان ترك -د

  .الأشخاص حیث تسبب لھم حساسیةبعض للأطعمة المعدلة جینیا اثأر جانبیة على  :ملاحظة
  

  :الأخلاقیة لتطبیقات علم الوراثة الأبعاد: سادسا
السلبیات الت ي ق د تص احبھا اتخ اذ  تقلیل منلول ،ستخدامات المختلفة لعلم الوراثةفي ظل المخاوف من الا أخلاقیا میتحت

  :عدة منھا احتیاطات
المتعلق  ة  للأبح  اثبتص میم مختب  رات خاص ة  وذل  ك، للح  د م ن خط  ورة التلاع  ب بالجین ات وض وابطوض ع مع  ایر  -١

  .وانتشارھا، مل جینات غریبة عنھاالفیروسات التي تح أوتسرب البكتیریا  تمنع إجراءاتوتطبیق ،بھا
  .في بنوك خاصة وبسریة تامة تھاناالوراثیة وبیا الأصولبمصادر الاحتفاظ  -٢
 والأس رةبحی ث تص بح تحت رم حق وق الف رد ، لیة في مجال تطبیقات عل م الوراث ةالالتزام بالتشریعات المحلیة والدو -٣

  .والمجتمع
ال دول الص ناعیة دون ف ي  الش ركات العملاق ة لإغ راءاتاستجابة  أو، تجاریة بحتة لإغراضاستخدام الوراثة  معد -٤

  .تملة على البیئة والكائنات الحیةمح سلبیة لتأثیراتاعتبار 
 الإع  لامونش  ر ال  وعي بھ  ا بوس  ائل  ،الحیوی  ةالتعل  یم والت  دریب ف  ي مج  الات التكنولوجی  ا  أش  كالتعزی  ز  -٤

  .المختلفةوالتوعیة 
  

خ ص یف ي حص ر الاس تفادة ف ي م ا  ول ىالأبالدرج ة  یأتيفي التعامل مع الجینیوم البشري  الأخلاقيالانحراف  إن***
عرف ة كم ا أن م، الأم راض الوراثی ة بدرج ة كبی رةسائر الشعوب خاصة تلك التي تعاني م ن  وإھمال، الأولالعالم 

 تحدثت فق رةـاس  لذلك .واردا في تغییر الجینات البشریة المادة الوراثیة للسلالات البشریة مستقبلا قد یجعل التفكیر
یس اء اس تخدام  لا حت ى، والاجتماعی ة للمش روعوالتنظیمی ة  لاقیةـالأخ  بالضوابطري تتعلق ـشالب الجینومروع ـمش

  "ولأمرنھم فلیغیرن خلق الله:"ىوینطبق علیھم قولة تعال، لھالتطبیقات الوراثیة 
  

  

  تم بحمد الله
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  :الصحیحة في كل مما یلي الإجابةضع دائرة حول رمز 
  ٢٠٠٥: المتلازمة الوراثیة التي تنتج عن طفرة جینیة ھي §
  كلینفلتر          ) ب                                                     تاي ساكس) أ

 داون  )د                                                       تیرنر     ) ج
  
طف ل مص اب  إنج ابف ان احتم ال ،  XYمن رجل یحمل الطراز الكروموسومي XXXتزوجت فتاة تحمل الطراز إذا §

  ٢٠٠٦: اويبمتلازمة كلینفلتر یس
             ١/٢)ب                                                             ١/٤ )أ

 ٢/٣)د                                                               ١/٣)ج
  

  ٢٠٠٦: التي یمثلھا الشكلنوع الطفرة الكروموسومیة 
  فقد                ) ب                                                           إضافة) أ
  انقلاب) د                                               انتقال            ) ج 
  
  ٢٠٠٧شتوي : الجنسیة ھو الأعضاءز الكروموسومي الجنسي لذكر عقیم یعاني من نقص في نمو الطرا §
   XXY )ب                                                              XX)أ

 OY )د                                                             XO )ج
  
  ٢٠٠٧ يصیف: ھ بفقر دم شدید یسبب موتھملاب حالمرض الوراثي الذي یصا §
            لاسیمیاتال) بالتلیف الكیسي                                                  ) أ

 فینل كیتونیوریا ) د                                   تاي ساكس                   ) ج
  

  ٢٠٠٨شتوي ة؟ نیبماذا تعامل الكروموسومات للحصول على خریطة جی
   مواد متلألئة) بتقطیع                                                  إنزیمات) أ

  أشعة سینیة) د                                   أصباغ خاصة               ) ج
  
 ٢٠٠٨صیفي . ما الطراز الكروموسومي الجنسي لشخص مصاب بمتلازمة كلینفلتر §
 XXY) ب                                                              XY) ا

 XX) د                                                              XO) ج
  
 ٢٠٠٨صیفي  نباتات متعددة المجموعة الكروموسومیة؟ لإنتاجأي المواد التالیة یستخدمھا المزارعون  §
  كولشیسین) ب                                     سایتوكاینین                ) ا

  اكسین) د                                  كولین                          ) ج
  
  ٢٠٠٩شتوي :الجامیتات الناتجة من عدم انفصال الكروموسومات الشقیقة في المرحلة الثانیة للانقسام المنصف أنوع §
                               ٢)ب                                                                  ١)أ

  ٤)د                                                                  ٣)ج
  
  ٢٠٠٩شتوي : لأنھاتستخدم الخلایا الجذعیة في تنقیة العلاج الجیني  §
  بالعیوب الجینیة للخلایا تتأثرلا  )ب                     الإنسانن جسم یسھل الحصول علیھا م )أ

  تنتج في نخاع العظم )د                 تستطیع الانقسام طوال فترة حیاة المریض )ج
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  ٢٠٠٩صیفي : في الھیموغلوبین على الكروموسوم رقم)بروتین(مادة بیتاغلوبین إنتاجیوجد الجین المسؤول عن  §
  ١٣)ب                                                               ١١)أ

  ١٨)د                                                                ١٦)ج
  
 ٢٠١١شتوي : نوع الطفرة في تركیب الكروموسوم في الشكل التالي §
  انقلاب) ب                                         انتقال                   ) ا

  إضافة) د                                         فقد                      ) ج
 
  ٢٠١١صیفي  :لات الوراثیة ینتج عن طفرة جینیةأحد الاختلا §
           إدوارد) ب                                                   داون          ) أ

  كلینفلتر) د                                                فینل كیتونیوریا) ج
  
  ٢٠١٢شتوي  :فحص خملات الكوریون فیھا للجنین تكون ما بین الأسبوعین إجراءالفترة من الحمل التي یمكن  §
             )١٠و  ٨) (ب                                                )        ٧و  ٥) (أ 
  )١٩و  ١٧) (د                                         )            ١٦و  ١٤) (ج
  
للقواع د النیتروجینی ة  الأت ي ی برتالتقطعت أنزیم ات التقطی ع سلس لة م ن نیوكلیوتی دات الجین وم ونتج ت قط ع تحم ل  §

AGAAA   ،TTCTAGA  ،CAGTTT  ٢٠١٢شتوي : فان مناطق التداخل ھي  
       ) AGA ،TT ) (ب                                          )       TTT  ،AC) (أ

  ) TTT  ،GTT) (د                                      )        CAG  ،AAT) (ج
  
  ٢٠١٢صیفي : تكون ما بین الاسبوعین الإنسانفیھا لجنین  إجراء فحص السائل الرھلي یمكن §
          ) ١٦و  ١٤) (ب                                           )          ١٨و  ١٧) (أ
  )٧و  ٥) (د                                                    )  ١٠و  ٨) (ج 
  
  ٢٠١٢صیفي  :نوع الطفرة التي ینعكس فیھا ترتیب الجینات في جزء من الكروموسوم ھو §
                 ضافةالإ) ب                                           الفقد                   ) أ

  الانتقال   ) د                                                          الانقلاب) ج
  
  ٢٠١٣شتوي  :الآتیةقطع صغیره متداخلة في إحدى خطوات رسم خریطة الجینوم  إلىیتم تقطیع الكروموسوم  §
     الخریطة الجینیة ) ب                                             الخریطة الفیزیائیة) أ

  تحدید تسلسل القواعد النتروجینیة) د                                        خریطة الوراثة الخلویة )ج
  
  ٢٠١٣شتوي : یحدث في الطفرة الجینیّة الآتیةأحد  §
  الكروموسوم إلى أكثر أوجین كامل  إضافة) ب    من الكروموسوم               أكثر أوفقدان جین كامل ) أ

  انعكاس ترتیب الجینات في الكروموسوم) د       المكوّنة للجین النیتروجینیةتغیّر في ترتیب القواعد ) ج
  
: الطفرة الكروموسومیة التي تحدث عندما ینفصل جزء من الكروموسوم ویتصل بكروموس وم أخ ر مماث ل ل ھ تس مى §

 ٢٠١٣صیفي 
                 الإضافة) ب                                      الفقد                        ) أ

  الانتقال   ) د                                                          الانقلاب) ج
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  ٢٠١٣صیفي  :یكون تأثیر طفرة الاستبدال قلیلا إذا حدث تغیر في §
  زوج واحد من النیوكلوتیدات) ب                  الجزء النشط من البروتین                   ) أ

  أكثر من زوج واحد من النیوكلوتیدات) د                .              شیفرة توقف بناء البروتین ككل) ج
  
  ٢٠١٣صیفي : اذا كان طرازه الكروموسومي الجنسي، یموت الجنین في مراحل جنینیة مبكرة §
   XXY )ب                                                            XXX)أ

 OY )د                                                             XO )ج
  

  :فسر كلاً مما یأتي
  ٢٠٠٧ شتوي. لھا تأثیر أكبر من طفرات الاستبدال في البروتین الناتج الإزاحةطفرات  §

مما یس بب تغیی راً ف ي تسلس ل الكودون ات  mRNAعلى  أكثرأو  تیدویوكلنفقد  أو إضافة إلىالفقد یؤدي  أو الإضافةلان 
  .التي یحملھا

  ٢٠١١صیفي  ٢٠٠٩صیفي  ٢٠٠٨شتوي 
  . لا تؤثر بعض طفرات الاستبدال في نوع البروتین الذي ینتج من ترجمة الشیفرة الوراثیة §

وبالتالي فان حدوث طفرة ق د ین تج ش یفرة ، یمثل بأكثر من نوع واحد من الشیفرات أنلأن الحمض الأمیني الواحد یمكن 
  .اخرى لنفس الحمض الامیني

 
  ٢٠٠٨ شتوي. من فقر الدم لاسیمیاتالیعاني الأشخاص المصابین بمرض  §

وتفق د ق  درتھا عل ى حم  ل كمی ة كافی  ة م  ن ، إنتاجھ  الأن معظ م خلای  ا ال دم الحم  راء تتكس ر وتتحل  ل بع د فت  رة قص  یرة م ن 
  .الأكسجین

  
  ٢٠٠٩صیفي  .روموسومیة في خلایا  النبات مضاعفة عند استخدام الكولشیسینتكون المجموعة الك §

  .مادة الكولشیسین تمنع تكوین الخیوط المغزلیة فتبقى الكروموسومات في مركز الخلیة
  ٢٠٠٩صیفي 

 .تلفةمخ تقطیع تعمل في مناطق إنزیممن  أكثرتنتج الخریطة الفیزیائیة للجینوم البشري بتقطیع الكروموسوم بوساطة  §
  .قطع صغیرة متداخلة إلىتقطیع الكروموسوم  أوترتیبھا  إعادةلضمان حصول التداخل بین ھذه القطع لیتم بعد ذلك 

  
  ٢٠٠٩صیفي . ھویتھم بدقة كبیرةتحدید  أو الأشخاصفي مجال تعرف  DNAتستخدم البصمة الوراثیة §

  .المتماثلة وائمتالا عدا حالة م ،رأخخلایا شخص ما لا یتكرر في شخص  DNAل النیوكلتیداتلان تسلس
  
  ٢٠١٢شتوي  ٢٠١١ شتوي .تراكم الحمض الأمیني فینل ألانین في دم الإنسان المصاب بمرض فینل كیتونیوریا §

ال ذي یتح ول ، فینی ل الأم ین الأمین يالحم ض  ای ضنتیجة طفرة في جین متنح مسؤول عن تصنیع إنزیم لھ دور مھم في 
  .تایروسین الأمینيالحمض  إلى الإنسانسم في ج الطبیعیةالتفاعلات  أثناء

  
  ٢٠١٣صیفي  ٢٠١١ صیفي .نجاح المعالجة الجینیة للخلایا الجذعیة التي تنتج خلایا الدم وخلایا جھاز المناعة §

  .لأنھا قادرة على الانقسام طوال فترة حیاة المریض
  
  ٢٠١٢صیفي . الشتویة من جدید البندرةخلایا نبات  إلىالجین المعدل بعد استنساخھ داخل عائل مناسب  إعادةیتم  §

  .لان ذلك یبطئ تلیین الثمار وفسادھا
  
  ٢٠١٢صیفي  .یحدث التغییر في الجزء النشط من البروتین إذاكبیر في وظیفة الخلیة  تأثیرلطفرة الاستبدال  §
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  .قد یتوقف بناء البروتین أو سیتأثرلان نشاطھ 
 

 
  .تغیر كبیر في نوع البروتین الناتج إلىیؤدي  mRNAعلى جزيء فقده  أو یوكلیوتیداتنالزوج واحد من  إضافة §

 أن واعتغی ر ف ي تسلس ل  إل ىوھ ذا ب دوره ی ؤدي  mRNAلان ذلك یسبب حدوث تغیر في تسلسل الشیفرات التي یحملھ ا 
  .الامینیة المكونة للبروتین الناتج وضالحم

  
ال الكروموس ومات ف ي الانقس ام المنص ف ف ي تؤدي مشاركة الجامیتات غی ر الطبیعی ة الناتج ة ع ن حال ة ع دم انفص  §

  ٢٠١٢صیفي  .وراثیة اختلالظھور  إلى الإخصابعملیة 
  .الناتجة على العدد الطبیعي من الكروموسوم الأفرادلعدم احتواء خلایا 

  
  ٢٠١٣صیفي .بعض الطفرات مھمة في عملیة تطور الكائن الحي §

مھم ة ف ي عمیل ة (ومص در لظھ ور ان واع جدی دة، لتكی ف م ع بیئتھ الأنھا مصدر للتغیرات التي تمكن الكائنات الحیة م ن ا
  ).تطور الكائنات الحیة

  
  :قارن بین كلٍ مما یأتي

  ٢٠٠٥. سبب ظھور لاختلال الوراثي غولیة ومتلازمة تیرنر من حیثمتلازمة البلاھة المن §
ال زوج الكروموس  ومات ع  دم انفص   تیرن  ر إم  ا ٢١ف ل  زوج الكروموس  ومات كروموس  وم ثال  ث یض  ا البلاھ  ة المنغولی  ة

 فیتك  ون ف  رد ط  رازه Yأو Xحی  وان من  وي خ  الٍ م  ن الكروموس  وم  أوفیتك  ون بویض  ة  الأم أو الأبالجنس  یة ف  ي خلای  ا 
  .XO الكروموسومي

  
 .وس رعة الحص ول عل ى النت ائج والام ان، الفح ص فت رة إج راء م ن حی ثفحص خملات الكوریون والسائل الرھلي  §

 ٢٠١١صیفي  ١١٢٠شتوي  ٢٠١٠صیفي  ٢٠٠٧شتوي 
بین الأسبوعین الرابع ما  فحص السائل الرھلي أمابین الأسبوعین الثامن والعاشر من الحمل ما  فحص خملات الكوریون

وفح ص  ،عط ي نت ائج أس رع م ن فح ص الس ائل الرھل يیفح ص خم لات الكوری ون و، عشر والس ادس عش ر م ن الحم ل
  .خملات الكوریون اقل أمانا

  
  ٢٠٠٨صیفي . المصابین للأشخاصالمرض  أعراضمة تیرنر من حیث متلازمة ادوارد ومتلاز §

عقیم ة بس بب نق ص ف ي نم و  أنث ىتیرن ر فتك ون  إم اف ي القل ب والكلیت ین  اخ تلال، ادوارد قدرات عقلی ة جس میة مح دودة
  .وقصر القامة، التناسلیة الأعضاء

  
عام ل بھ ا الكروموس وم ف ي ك ل دة الت ي یالم ا: خریطة الوراثیة الخلویة والخریطة الجینیة للكروموس ومات م ن حی ث §

  ٢٠٠٩شتوي  اھمیة كل منھما في رسم خریطة الجینوم؟ ،منھما
  .متلألئةمواد : الخریطة الجینیة إماخاصة  أصباغخریطة الوراثیة الخلویة متلألئة أو 

ات الجینیة مرتبة على الخریطة الجینیة تظھر آلاف العلام إما  أشرطةخریطة الوراثیة الخلویة تظھر الجینات على شكل 
  .الكروموسوم

  
  ٢٠١١ صیفي.ومتلازمة باتو من حیث رقم الزوج الكروموسومي الذي حدث فیھ التغیر إدواردمتلازمة  §

 .١٣باتو  أما ١٨ إدوارد
  

  ٢٠٠٥: المطلوب، ھندسة الجینات من التطورات الحدیثة في علم الوراثة
  الوراثیة والتخلص من مسبباتھا؟ ما دور ھندسة الجینات في السیطرة على الاختلالات §

  .مثل ھرمون الانسولین أوتوفیر طریقة لإنتاج كمیات كبیرة من المواد الضروریة 
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  ٢٠٠٥: اكتب الطراز الكروموسومي الجنسي للبویضة المخصبة لكل من
  XX , XY:متلازمة داون )١
 XXX:أنثى ثلاثیة الكروموسوم الجنسي )٢
   XY:أنثى الطیور )٣
 XY :ذكر ذبابة الخل )٤

  
  ٢٠٠٦: الآتیةات اختر من الصندوق المجاور ما یناسب كلاً من العبار

  .ھندسة الجینات .تكوین تركیب جینیة جدیدة )١
 .الكولشیسین. الحصول على نباتات متعددة المجموعة الكروموسومیة )٢
 .متلازمة داون).٢١(الزوج الكروموسومي رقم إلىوجود كروموسوم ثالث یضاف  )٣
 .متلازمة تیرنر ).XO(وميأنثى طرازھا الكروموس )٤
  

  ٢٠٠٧شتوي : الآتیةوراثیة الاختلالات ال نلكل م ،روموسومات الكلياكتب الطراز الكروموسومي الجنسي وعدد الك

  
  ٢٠٠٧صیفي  :لجدولفي ا) ٦، ٥، ٤، ٣، ٢، ١(  الأرقام ألیھماذا تشیر  إلى

الجنس   ي  موس   وميوالكراز رالط    الاختلال الوراثي
 للفرد المصاب

عدد الكروموس ومات الجس میة ف ي 
 خلایا الفرد المصاب

 ٤٤ XXY     )١( كلینفلتر
 ٤٤        )٣( XXX     )٢( ثلاثیة الكروموسوم الجنسي أنثى

 ٤٤        )٥( XO تیرنر أنثى     )٤(
 ٤٥ XY ادوارد، باتو، داون     )٦(

  
 بع  دد الكروموس  وماتوراثی  ة مرتبط  ة  اخ  تلالیمث  ل الش  كل المج  اور كیفی  ة ح  دوث 

  ٢٠٠٨ شتوي: الجنسیة ادرس الشكل ثم اجب عما یلي
 ؟٢،  ١ بالأرقام إلیھماالمشار  ما عدد الكروموسومات الكلي في كل من الخلیتین )١

  .كروموسوم ٢٤) ٢(لرقم ا، كروموسوم ٢٢) ١(الرقم 
 إلیھم افي ك ل م ن الم ربعین المش ار  طراز الكروموسومي الجنسي للجنیناكتب ال )٢

  .ذكر XXY) ٥( ،أنثى XXX) ٤( .وحدد جنس كل منھما ؟)٥،  ٤(بالأرقام 
لأن  ھ یفتق  د  ٦یم  وت الج  ین ف  ي المرب  ع  ؟٦اتج ف  ي المرب  ع لم  اذا یم  وت الج  ین الن   )٣

 .Xجینات الموجودة على الكروموسوم لل
  

 ٢٠٠٨ص یفي : الوراثی ة المستعص یة الأم راضتعد العلاج الجیني من تطبیقات التكنولوجیة الحیویة لعلاج العدی د م ن 
  ٢٠٠٩صیفي 

نس خة الج ین  إدخ البفض ل ق درتھا عل ى  ؟واقل بیولوجیة في العلاج الجینيلماذا تستخدم الفیروسات المعدلة جینیا كن )١
 .داخلھا ودمجھا مع المادة الوراثیة الخاصة بھ إلىم السلی

 ثلاثیة الكروموسوم  البلاھة المنغولیة متلازمة كلینفلتر متلازمة تیرنر 
 XO XXY XX , XY XXX الجنسي الطراز

 ٤٧ ٤٧ ٤٧ ٤٥ الكلي عددال

 متلازمة داون
  متلازمة تیرنر
  ھندسة الجینات
  الكولشیسین

  متلازمة كلینفلتر
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تك ون الخلای ا المس تقبلة للج ین الس یلم ق ادرة عل ى  أن معالجة الجینیة للخلای ا الجس میة؟ماذا یشترط لاستمرار نجاح ال )٢
 .الانقسام طوال فترة حیاة المریض

  
 

 :الأت  يل ترتی  ب القواع  د النیتروجینی  ة نتج  ت قط  ع تحم  ، التقطی  ع سلس  لة م  ن نیوكلیوتی  دات الجین  وم إنزیم  اتقطع  ت 
CGCCATCAGT, ACGATACTGGT, AGTCCGCTATACGA٠٨٢٠صیفي : المطلوب  

 . ACGA, AGTالتي تمثل مناطق التداخل بین القطع السابقة للجینوم؟ وتیداتالنیوكلحدد  )١
رس م الخریط ة  ي؟البش ر الجین ومخطوات رس م خریط ة  أثناءما الخطوات التي تسبق عملیة تقطیع الكروموسوم في  )٢

  .الجینیة ورسم خریطة الوراثة الخلویة
  

  ٢٠٠٩شتوي : طفرات كروموسومیة وطفرات جینیة؛المطلوب:نوعین رئیسین ھما إلىتصنف الطفرات 
  ماذا یقصد بكل منھما؟) ١

  .في عدد الكروموسومات أوتغیرات تحدث في تركیب الكروموسوم : الطفرات الكروموسومیة
  .تغیر في ترتیب القواعد النیتروجینیة المكونة للجین داثأح: الطفرات الجینیة

  مثالا على كل منھما؟ أعط) ٢
  .ثلاثیة الكروموسوم الجنسي أنثى أوكلینفلتر  أو تیرنر أوباتو  أوادوارد  أوداون : الطفرات الكروموسومیة

  .فینل كیتونیوریا أو لاسیمیات: الطفرات الجینیة
  

  ٢٠١٣صیفي  ٢٠٠٩شتوي النیتروجینیة في الجینوم؟  ما اھمیة معرفة تسلسل القواعد
  .   تحدید الجینات المسببة للمرض -١
  .عزل الجینات لاستخدامھا في الصیدلة والزراعة والصناعات الكیمائیة -٢
  .تحدید وظائف الجینات -٣
  .المختلفة من الكائنات الحیة مع بعضھا البعض الأنواعمقارنة جینات  -٤
  .ع الواحد من الكائنات الحیةالنو أفرادمقارنة الجینات ضمن  -٥
 .تحدید الجینات المشفرة للبروتین -٦
  

  ٢٠٠٩شتوي الاستشارة الوراثیة؟  أھدافما 
  .وراثیة بأمراضمصابین  أطفال إنجابالمتزوجین المقبلین على الزواج والمتزوجین الذین یخشون  إرشاد -١
  .مرضالمریض واسداء النصح والمشورة لھم وتوضیح طبیعة ال أھلالاتصال مع  -٢
  .النفسیة والاجتماعیة والاقتصادیة للمرض الآثارتوضیح  -٣
 .الاختبارات للتشخیص المبكر إجراءعلى  التأكید -٤
   

وراثی  ة مرتبط  ة بع  دد  اخ  تلالیمث  ل الش  كل المج  اور كیفی  ة ح  دوث 
  ٢٠٠٩صیفي : المطلوب الإنسانالكروموسومات في 

     .٢٣ ؟)١(ي للكروموسومات في الخلیة رقمما العدد الكل) ١
  .XO؟)٣(الكروموسومي الجنسي لفرد رقم اكتب الطراز) ٢
  .كلینفلتر؟)٢(لوراثي للفرد في الحالة رقم ما اسم الاختلال ا) ٣
  .أنثى ؟)٣(دد جنس الفرد في الحالة رقم ح )٣
  

الت ي  الأم ور،فحص خملات الكوریون وفحص السائل الرھلي، م ا  الإنسانمن طرق تشخیص الاختلالات الوراثیة عند 
  ٢٠٠٩صیفي علیھا من الطریقتین؟  لالحصومكن تحدیدھا من الخلایا التي یتم ی

  .تشخیص بعض الاختلالات الوراثیة بطرق كیموحیویة -١
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مخطط الكروموسومات خلایا الجنین، وبمقارنتھ مع المخطط الطبیعي یمكن تحدی د الاخ تلالات الكروموس ومیة الت ي  -٢
 .قد توجد في الجنین

  
  
  

مرتبط  ة بع  دد  تالاخ  تلالا أومرتبط  ة بع  دد الكروموس  ومات الجس  میة  اخ  تلال إل  ى الآتی  ةاثی  ة ص  نف الاخ  تلالات الور
  ٢٠١٠شتوي : مرتبطة بالطفرات الجینیة اختلالأو ، الكروموسومات الجنسیة 

 .مرتبطة بالطفرات الجینیة اختلال: التلاسیمیا )١
    .      مرتبطة بعدد الكروموسومات الجسمیة اختلال: متلازمة ادوارد )٢
 .        مرتبطة بعدد الكروموسومات الجنسیة اختلال: متلازمة تیرنر )٣
 .مرتبطة بالطفرات الجینیة اختلال: فینل كیتونیوریا )٤
  

 :الأت  يرتی  ب القواع  د النیتروجینی  ة نتج  ت قط  ع تحم  ل ت، ع سلس  لة م  ن نیوكلیوتی  دات الجین  ومالتقطی   إنزیم  اتقطع  ت 
GCCTT , AAGGCC , CAAA ١٠٢٠صیفي  :المطلوب  

  .AA , GCC ؟التي تمثل مناطق التداخل بین القطع السابقة للجینوم وتیداتلنیوكلاحدد  )١
   CAAAGGCCTT.  ؟للقواعد النیتروجینیة في الجینومما التسلسل  )٢
 أوالم  ادة الوراثی  ة  أو .اثی  ة ف  ي الخلی  ة البش  ریة الواح  دةمجم  وع المعلوم  ات الور ؟البش  ري الجین  وموض  ح المقص  ود  )٣

  .زوج من الكروموسومات ٢٣لة للجینات البشریة في المجموعة الكام
 

  ٢٠١٠صیفي . جیا الحیویة في الوراثة اجب عما یليلوومن خلال دراستك لتطبیقات التكن
  أنسجةر عینة من د توفعن، في الكشف عن مرتكب جریمة قتل DNAاذكر بخطوات متسلسلة كیفیة استخدام بصمة  )١

  ؟ح الجریمةالمشتبھ بھ وعینة من دم الضحیة في مسر
 .تستخلص الكروموسومات من العینات الثلاث -١
قط  ع بواس  طة إنزیم  ات تقطی  ع  إل  ىم  ن كروموس  ومات العین  ات وتقط  ع ف  ي مواق  ع معین  ة  DNAتس  تخلص سلاس  ل  -٢

ع دا حال ة الت وائم ، كما تك ون مختلف ة م ن ش خص لأخ ر، یموتكون القطع مختلفة في الحجم والطول حسب نوع الإنز
 .المتماثلة

اذ تمرر ھذه القطع في مادة ھلامیة ، باستخدام تكنولوجیا خاصة تسمى الفصل الكھربائي الھلامي DNA تفصل قطع -٣
 .وشحنتھا البعد  الذي تتحركھ القطع في المادة الھلامیة ةقطعویحدد طول كل ، لتیار كھربائيمعرضة 

 DNAحی ث تظھ ر قط ھ ، الس ینیة ش عةبالأثم تص ویر ھ ذه الم ادة الھلامی ة ، متلألئةمواد  إلىتعرض المادة الھلامیة  -٤
 .DNAوتسمى ھذه الخطوط بصمة ، الأشعةعلى شكل مجموعھ من الخطوط السوداء على صورة 

  .الضحیة إظفارالموجودة تحت  والأنسجةتقارن مجموعات الخطوط السوداء لعینات كل من المتھم والضحیة  -٥
  .وتسبب الحساسیة أعراض جانبیة سبب ظھورت لأنھا ؟المعدلة جینیا الأطعمةلماذا یبدي البعض تخوفا من  )٢
  

  ٢٠١٠صیفي  :المطلوب التي تؤثر في عدد الكروموسومات الطفرات أنواعنوع من  الأتيیبین الشكل 
تع  دد  أو تغی  ر ف  ي ع  دد المجموع  ة الكروموس  ومیة ؟م  ا ن  وع ھ  ذه الطف  رات )١

  .المجموعة الكروموسومیة
 ١ رقم يالجامیت إخصابمن ما عدد المجموعة الكروموسومیة للخلیة الناتجة  )٢

  .3N؟1nمع جامیتات طبیعي 
ع  دم انفص  ال الكروموس  ومات المتماثل  ة  ؟وض  ح كیفی  ة ح  دوث ھ  ذه الطف  رة )٣

  .الأم أو الأبالانقسام المنصف في خلایا  أثناءجمیعھا 
  

  ٠١٠٢صیفي : من الاختلالات الوراثیة المرتبطة بعدد الكروموسومات الجسمیة متلازمة ادوارد ومتلازمة باتو
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ف ي متلازم ة ادوارد رق م  .ما الرقم الزوج  الكروموسومي الذي حدث فیھ التغیر في ك ل م ن متلازم ة ادوارد و ب اتو )١
  .١٣متلازمة باتو رقم الزوج الكروموسومي  إما ١٨الزوج الكروموسومي 

  .كروموسوم ٤٧ ما العدد الكلي للكروموسومات في الخلیة الجسمیة للفرد المصاب بمتلازمة باتو؟ )٢
 .في القلب والكلتین اختلالقدرات عملیة وجسمیة محدودة و  متلازمة ادوارد؟ أعراضاذكر  )٣
  
  
  

  ٢٠١١شتوي  ،٢٠١٠شتوي الشتویة جینیاً لتصبح مرغوباً فیھا وذات صفات ممیزة؟  البندرةاذكر خطوات تعدیل 
  .سریعة الفناء البندرةعزل الجین الذي یؤدي إلى جعل ثمار  -١
  .تنساخھ داخل عائل مناسبتعدیل ھذا الجین واس -٢
  .من جدید البندرةإعادتھ إلى خلایا نبات  -٣
 .وذلك لإظھار الصفات المرغوب فیھا، ترك الثمار أیاما عدة على الأغصان -٤
  

وراثی    ة مرتبط    ة بع    دد  اخ    تلالیب    ین الش    كل المج    اور كیفی    ة ح    دوث 
  ٢٠١١شتوي  :المطلوب، الكروموسومات الجنسیة في الإنسان

مراح ل في  OYالذي طرازه الكروموسومي الجنسي  نلماذا یموت الجنی )١
  . Xلأنھ یفتقد للجینات الموجودة على الكروموسوم  ؟مبكرةجنینیة 

  . XO  ؟)٣(ما الطراز الكروموسومي الجنسي للفرد رقم  )٢
و أنث ى ثلاثی ة الكروموس وم أنث ى أ ؟)١(حدد جنس الف رد ف ي الحال ة رق م  )٣

  .الجنسي
   .لتزفكلین ؟)٢(الحالة رقم  ختلال الوراثي فيماذا یسمى الا )٤
   
  

  ٢٠١١صیفي  .التلاسیمیالأشخاص المصابین بمرض صف التغیرات التي احدث لخلایا الدم الحمراء عند ا
وتتكسر بعظم خلای ا ال دم ، یتخذ بعضھا الأخر أشكالاً غیر طبیعیة، لا یكتمل تمایز خلایا الدم الحمراء یتبقى الثدي داخلھا

  .  ترة قصیرة من إنتاجھابعد ف" تتخلل"الحمراء 
  

ص   نف الطف   رات الكروموس   ومیة الآتی   ة  إل   ى طف   رات ت   ؤثر ف   ي تركی   ب الكروموس   وم أو طف   رات ت   ؤثر ف   ي ع   دد 
  ٢٠١١صیفي  :الكروموسومات

  .طفرات تؤثر في عدد الكروموسومات .قسام المنصفعدم انفصال الكروموسومات المتماثلة جمیعھا في أثناء الان )١
  .طفرات تؤثر في تركیب الكروموسوم؟ .إلى كروموسوم آخر غیر مماثل لھ الطرفیة من كروموسومانتقال القطع  )٢
  .طفرات تؤثر في عدد الكروموسومات.زمانفصال الكروماتیدات الشقیقة أثناء الانقسام المتساوي دون انقسام السیتوبلا )٣
  

ما تمثل ھ  اكتب :الإنسانیبین الجدول المجاور بعض الاختلالات الوراثیة في 
  ٢٠١٢شتوي  ).٥.٤.٣.٢.١(الأرقام 

  ١٣الزوج الكروموسومي  إلىكروموسوم  ضافةإ )١
  متلازمة ادوارد )٢
  الكلیتین أوفي القلب  اختلال أوجسمیة محدودة  أوقدرات عقلیة محدودة  )٣
  داون ةمتلازم )٤
 ٢١الزوج الكروموسومي إلىكروموسوم  إضافة )٥
  

 الإنسانثیة في یبین الجدول المجاور بعض الاختلالات الورا
  ٢٠١٢صیفي ). ٤,٣,٢,١: ( الأرقاماكتب ما تمثلھ 
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١- XXX     .  
  .فلیترنكلی -٢
  .التناسلیة الأعضاءذكر عقیم بسبب نقصان في نمو  -٣
٤- XO 

    
  
  
  

  ٢٠١٢صیفي : الآتیةماذا یشترط في كل من تطبیقات التكنولوجیا الحیویة 
  .DNAفي بصمة  الأبوینل مع كلا الطف DNAلطفل معین عند مقارنة   الأبوةإثبات  )١

  الأب DNAمع  رالأخوالجزء  الأم DNAالطفل مع  DNAمن  جزيءتوافق  أنلطفل معین  الأبوة لإثباتیشترط 
  .الخلایا المستقبلة للجین السلیم لاستمرار نجاح المعالجة الجینیة )٢

  .یاة المریضتكون الخلایا المستقبلة للجین السلیم قادرا على الانقسام طوال فترة ح أن
  

  ٢٠١٣شتوي  ٢٠١٢شتوي  :والمطلوب، من تطبیقات التكنولوجیا الحیویة في الوراثة  DNAتعد بصمة 
 .الفصل الكھربائي الھلامي .DNAسمّ التكنولوجیا الخاصة التي یتم من خلالھا فصل قطع ) ١
مجموع ات م ن الخط وط  ش عة؟عند تصویر الم ادة الھلامی ة بالأش عة الس ینیة عل ى ص ورة أ  DNAكیف تظھر قطع ) ٢

  .السوداء على صورة أشعة
مقارنة الخطوط السوداء للطف ل م ع الأم والأب أو مقارن ة  في إثبات الأبوة لطفل معین؟  DNAكیف تستخدم بصمة  )٣

یوتی دات كوللطف ل م ع تسلس ل النی توتی داالنیوكلالأم والأب أو مقارنة تسلسل  DNAالطفل مع بصمة   DNAبصمة
  .للأب وألام

خ لال  DNAوتی دات ف ي النیوكللان تسلس ل  بدق ة كبی رة؟ الأش خاصفي تحدید ھویة  DNAما سبب استخدام بصمة ) ٤
  .أخرشخص  أيشخص ما لا یتكرر في 

  
  ٢٠١٣شتوي  :بطفرة جینیة والمطلوب أوبطفرة كروموسومیة  الإنسانترتبط الاختلالات الوراثیة عند 

  .يسنأنثى ثلاثیة الكروموسوم الج، كلینفلتر،تیرنر .د الكروموسومات الجنسیّةوراثیّة مرتبطة بعد اختلالسمّ ثلاثة ) ١
  .)١+زوج  ٢٣( أو) ١+٤٦(  أو ٤٧ المصاب بمتلازمة داون؟ للفردما عدد الكروموسومات في الخلیة الجسمیة ) ٢
  صغر حجم الرأس، رشحوب لون الجسم والشع ،قدرات عقلیة محدودة .فینل كیتونیوریا مرضل أعراضاذكر ثلاثة ) ٣
  

تك   وین جامیت   ات ثنائی   ة المجموع   ة  إل   ىتغی   ر ف   ي ع   دد المجموع   ات الكروموس   ومیة  إل   ىكی   ف ت   ؤدي الطف   رات 
  ٢٠١٣شتوي الكروموسومیة؟ 

  .وألام الأبالانقسام المنصف في خلایا  أثناءالمتماثلة جمیعھا في  الكروموسومات أزواجنتیجة عدم انفصال 
  

  ٢٠١٣شتوي   ؟للإنسانسومات خلایا الجنین بالمخطط الكروموسومي الطبیعي كرومو ما أھمیة مقارنة مخطط 
  .كانت الكروموسومات طبیعیّة التركیب والعدد إذالتحدید  أو الجینومالتي توجد في  لتحدید الاختلالات الكروموسومیة

  
  .المطلوب، عالجتھاوم، وطرائق تشخیصھا، ساعد علم الوراثة في تعرف بعض الاختلالات الوراثیة عند الانسان

  ٢٠١٣صیفي : والطراز الكروموسومي الجنسي لكل حالة مما یاتي، اكتب اسم الاختلال الوراثي )١
 .تیرنر. انثى عقیمة وقصیرة القامة §
 .كلینفلتر. ذكر عقیم بسبب نقص في نمو الاعضاء التناسلیة §
 .داون. انثى تعاني قصر القامة وامتلائھا ووجود ثنیة اضافیة على الجفن §
  
 ٢٠١٣صیفي  .م تكنولوجیا الموجات فوق الصوتیةاذكر فائدتین لفحص الجنین باستخدا )٢
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الحب ل  الجن ین مث ل تض خم الكلی ة واخ تلال والكشف عن اختلالات عن د، تحدید جنس الجنین وعمره ومعرفة وجود توائم
  .العصبي وبعض أمراض القلب

  
  
  
 


