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             تصنٌف الطفرات بشكل عام 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 (.الجدٌد المنهاج) الحٌاتٌة العلوم لمادة الثانً المستوى من( الترجمة و النسخ) البروتٌن بناء بالٌة عارفا ٌكون ان الطالب على ٌجب 

 . الحٌة الكائنات اجسام فً البروتٌن بناء عملٌة فً مهمة الوراثٌة المادة*

 . الطفرات حدوث الى ٌؤدي ما وهو البروتٌن بناء عملٌة فً اختلال الى ٌؤدي الوراثٌة المادة على ٌحدث تغٌٌر أي ان*

 نوع الخلاٌا التً تحدث فٌها 

 فً الجامٌتات ,او الخلاٌا المنتجة للجامٌتات-0

 )وتكون متوارثة, بمعنى من جٌل الى الجٌل التالً( 

 فً الخلاٌا الجسمٌة -7

)تكون غٌر متوارثة ,بمعنى بقائها داخل جسم 

   الشخص(

 العامل المسبب للطفرة

 طفرة تلقائٌة-0

ً تضاعف المادة الوراثٌة   . DNA*حدوث خطأ ف

ً البكتٌرٌا و الفاٌروسات .  *تحدث ف

 غٌر التلقائٌة-7

ً لعوامل مختلفة منها  :  تحدث بسبب تعرض خلاٌا الكائن الح

 العوامل الفٌزٌائٌة*

ً تحتوي على الاشعة -أ امثلتها الاشعة السٌنٌة  و اشعة جاما و اشعة الشمس )الت

 فوق البنفسجٌة (.

 تعمل على احداث الطفرات وبشرط) التعرض لها لفترات طوٌلة (.-ب

 مثالها سرطان الجلد.-ج

  العوامل الكٌمٌائٌة*

امثلتها ألٌاف الاسبست ,المواد الموجودة فً دخان السجائر و الدهانات ,بعض 

الملوثات  مثل الرصاص و الكادمٌوم و الغازات المنبعثة من عوادم السٌارات و 

 لمبٌدات الحشرٌة و الفطرٌة المصانع ,ا

 

 كروموسومٌة جٌنٌة

 ازاحة موضعٌة

 تغٌر 

 فً التركٌب

 التغٌر فً العدد

Non 

sense 

mutation 

 الصامتة

 المخطئة

تغٌر نوع 

 البروتٌن

 توقف 

 بناء البروتٌن

 حذف

 تكرار
 انقلاب تبدٌل

 زٌادة او قلة 

 او طبٌعً 

 العدد 
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 الجسمٌة والتً لا تورث .سؤال: سبب عدم ظهور طفرة عند ابناء شخص لدٌه طفرة فً خلاٌا الرئتٌن ؟ لان الطفرة فً الخلاٌا 

 شعة فوق البنفسجٌة , فظهرت طفرة فً شبكة عٌنه .اي العبارات الاتٌة غٌر صحٌحة:سؤال :تعرض غزال للأ

 . ستورث الطفرة الى الابناء-ج         قد تؤثر الطفرة فً عمل الخلاٌا . -ب         .قد تؤدي الطفرة الى حدوث سرطان الشبكٌة -أ

 )الجواب هو ج (            قد تؤثر الطفرة فً شكل الخلاٌا . -د

 الطفرات الجٌنٌة )شرح وتفصٌل(

 أي تغٌر فً تسلسل القواعد النتروجٌنٌة على مستوى الجٌن ,هً على نوعٌن :

 )))))) اولا الموضعٌة (((((((

 نها تحدث فً موقع معٌن من الجٌن .لماذا سمٌت موضعٌة ؟ لأ-0

 هذه الطفرة؟ كٌف تحدث -7

 . DNAالخطوة الاولى  : من خلال استبدال زوج او بضع ازواج من القواعد النتروجٌنٌة فً جزٌئة 

.المنسوخة  MRNAالخطوة الثانٌة : تغٌر كودون او بضعة كودونات فً جزٌئة 

 
 ما نواتج هذه الطفرة؟-3

 اخر  ٌترجم الى الحمض الامٌنً نفسه  عند بناء البروتٌن  : )الطفرة الصامتة (  , تغٌر كودون الى كودونالناتج الاول

 )لا ٌطرأ تغٌر على نوع البروتٌن الناتج (                      لذلك سمٌت بالطفرة الصامتة .

 كما فً الشكل ادناه :
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 ً ً جدٌد ,ٌختلف عن الحامض الامٌنً للكودون الاصلً : تغٌر الكودون الى كودونالناتج الثان  .اخر ٌترجم الى حامض امٌن

مثالها الطفرة المسببة للانٌمٌا المنجلٌة )سمٌت هذه النتٌجة باسم الطفرة مخطئة التعبٌر بسبب  انها تسبب الخطأ فً التعبٌر 

ً ( ,كما فً الشكل ادناه   الجٌن
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 دون وقف الترجمة , : تغٌر الكودون الى كوالناتج الثالث 

 ما النواتج من هذه الخطوة ؟)انتاج الخلٌة لبروتٌن غٌر مكتمل _ناقصا (.

 سؤال:  سبب تسمٌة نواتج هذه الطفرة بالبروتٌن الناقص؟ )لفقدانه مجموعة من الحموض الامٌنٌة الداخلة فً تركٌبه(

ً كامل .( ؟ لانها ت nonsense mutationسمٌت هذه الطفرة باسم ) سؤال: لماذا  حول دون حدوث تعبٌر جٌن

 كما فً الشكل ادناه :

 

 الطفرات الجٌنٌة )شرح وتفصٌل(

 )))))) ثانٌا  الازاحة (((((((

 كٌف تحدث ؟ اما بأضافة او حذف زوج او اكثر من القواعد النتروجٌنٌة فً الجٌن .-0

ً ؟ ازاحة للكودونات على شرٌط  -7  المنسوخ ,وهً على نوعٌن :  MRNAما الناتج النهائ

 اولا :حدوث تغٌر كبٌر فً الكودونات . 

 سؤال :وماذا ٌعنً لو حدث تغٌر كبٌر فً الكودونات ؟ ٌعنً تغٌر فً سلسلة البروتٌن الناتج ,كما فً الشكل ادناه .
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 ودون التوقف( كما فً الصورة ثانٌا : توقف بناء سلسلة البروتٌن ؟ علل )الجواب /حدوث التغٌر فً احد الكودونات لٌصبح ك

 

 الاختلالات الناتجة من الطفرات الجٌنٌة

 موقع حدوث الطفرة      وصف الاختلال و ابرز اعراضه  اسم الاختلال     

 :الوصف التلٌف الكٌسً

 .الصعوبة فً التنفس و الهضم

 :نتٌجة

 وجود مخاط كثٌف و لزج. 

 :لموقعا

 الرئتٌن و القناة الهضمٌة 

  .اخرىواعضاء 

 

 الزوج الكروموسومً
 (2رقم )       

 :الوصف فنٌل كٌتونورٌا

 حدوث خلل فً اٌض الحمض 
 فً الجسم, الامٌنً فٌنل الانٌن

 :نتٌجة الاصابة

 تراجعا فً قدراته  العقلٌة.   

 :العلاج

 خضوع الشخص المصاب لنظام 

 غذائً خال من فٌنل الانٌن  

 الزوج الكروموسومً
 ( 07رقم )     

 الوصف:  )الناعور (  A –نزف الدم 
ً انتاج عامل التخثر   خلل ف

(VIII ) 
 :النتٌجة 

 استمرار النزف بسبب : 
 *تلقائٌا . 

 *بسبب العملٌة الجراحٌة .
 

 الكروموسوم الجنسً

          (X ) 

 

 



 7102اصدار  استاذ ٌاسر احمد العلً-الطفرات و تأثٌرها

 

 

 الطفرات الكروموسومٌة )الشرح والتفصٌل(

 فً الخلٌة ,وهً على نوعٌنتنتج من التغٌر فً تركٌب الكروموسوم او عددها 
 

 اولا : الطفرة الناتجة من التغٌر فً تركٌب  الكروموسوم :
 سبب الطفرة )تغٌر فً بنٌة الكروموسوم او تغٌٌره ( وهم )الحذف , التكرار , تبدٌل الموقع, القلب)الانقلاب( (-0

 تفصٌل الانواع اعلاه :-7

 اولا  الحذف : 

 التحام الاجزاء المتبقٌة من الكروموسوم معا .  -7من الكروموسوم .  عند ازالة جزء  -0*متى ٌحدث ؟  

ً ٌحملها الكروموسوم . -7نقص فً طول الكروموسوم .  -0*ما نواتج الحذف؟    نقص فً عدد الجٌنات الت

 *مثال : كما فً الصورة ادناه 

  
 ثانٌا  التكرار: 

 ٌرتبط بالكروموسوم المماثل له . -7عندما ٌنقطع جزء من الكروموسوم .   -0*متى ٌحدث؟ 

 *ما نواتج التكرار؟ ٌصبح لدى الكروموسوم المماثل الناتج جزء مكرر اضافً  .

 *مثال : كما فً الصورة ادناه 

 
 ثالثا تبدٌل الموقع :

 الاول.انتقال الجزء المقطوع الى كرموسوم غٌر مماثل للكروموسوم  -7عند قطع جزء من كرموسوم .   -0*متى ٌحدث ؟ 

 *ما نواتج تبدٌل الموقع ؟ تبدٌل مواقع الجٌنات على الكروموسومات غٌر المتماثلة .

 *مثال :كما فً الصورة ادناه 
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 رابعا القلب )الانقلاب ( :

 ارتباطها مرة اخرى بصورة مقلوبة من الجهة المعاكسة لجهة انفصالها -7انفصال قطعة من الكروموسوم .  -0*متى ٌحدث؟  

 النواتج الانقلاب ؟ عكس ترتٌب الجٌنات فً هذا الجزء من الكروموسوم .*ما 

 *مثال : كما فً الصورة ادناه  

 
 

 

 ثانٌا :الطفرات الكروموسومٌة الناتجة عن تغٌٌر فً عدد الكروموسومات 

ً الطفرة اعلاه ؟ اختلالا فً عدد الكروموسومات داخل خلاٌا الكائن الحً . -0  ماذا تعن

 حدوث الطفرة اعلاه ؟ما اسباب  -7

 اولا  : عدم انقسام السٌتوبلازم  فً اثناء الانقسام الخلوي )كما فً النباتات ( .

 اثناء الانقسام المنصف, )اوالكروموسوم عن المماثل له (  ثانٌا :عدم انفصال الكرموسومات المتماثلة

 (" .  N-1     ,N+1ناقصة او زائدة فٌها عدد الكروموسومات  ) انتاج جامٌتات    النتٌجة"  

 المرحلة الاولى من الانقسام المنصف "  ٌحدث فً" 

 الانقسام المنصف , اثناء  )او الزوج من الكروماتٌدات (  ثالثا :عدم انفصال الكروماتٌدات الشقٌقة

 ( " .  N-1   ,N+1      ,Nوموسومات )انتاج جامٌتات ناقصة او زائدة او طبٌعٌة عدد الكر  النتٌجة"

 المرحلة الثانٌة من الانقسام المنصف " .  ٌحدث فً"

 فً الصورة ادناه  المثال 
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 نواتج الطفرة الكروموسومٌة 

  الكروموسومات الجسمٌةالتغٌر فً عدد  الناتجة عن
 التغٌر فً العدد    وصف الاختلال    اسم الاختلال    

 الكروموسومً   
 العدد الكلً داخل الخلٌة   

 للكروموسومات        
 .ةقدرات عقلٌة محدود-0 متلازمة داون

 ملامح الوجه المختلفة -7
 عن الوجه الطبٌعً.

ً الجفن العلوي.-3  انثناء ف
 قامة قصٌرة ممتلئ .-4
ً القلب لدى -5  مشكلات ف

 بعض الاشخاص. 

 اضافة الكروموسوم 
 الى الزوج رقم    

         (70  ) 

 كرموسوم 42         

ً الاعضاء -0 متلازمة بتاو  تشوهات ف
 الداخلٌة.

 قدرات عقلٌة محدودة.-7
ً الشفة -3  وجود الشق ف

 العلٌا و الحلق .

 اضافة كروموسوم  
 الى الزوج رقم   

        (03) 

 كروموسوم 42      

 

 نواتج الطفرة الكروموسومٌة 

 الجنسٌةالكروموسومات الناتجة عن التغٌر فً عدد 
 التغٌر فً عدد      وصف الاختلال اسم الاختلال

 الكروموسومات    

        ً  العدد الكل

 للكروموسومات    

 انثى عقٌمة قصٌرة.-0 متلازمة تٌرنر

 عدم اكتمال النضج -7

 الجنسً .

 حال خضوعها الى -3

 العلاج ,تظهر بعض 

 ج الجنسً علامات النض

 حذف الكروموسوم-0

 . Xالجنسً 

 ٌصبح الطراز -7

 الكروموسومً 

 ( XOالجنسً )

 كروموسوم  45   

 ذكر طوٌل القامة.-0 متلازمة كلاٌنفلتر

 معدل الذكاء اقل -7

 من المعدل الطبٌعً.

ً  من صغر حجم-3  ٌعان

 الاعضاء التناسلٌة .

 عدم اكتمال النضج-4

 الجنسً .

 الكروموسوماضافة -0

 . Xالجنسً 

 ٌصبح الطراز -7
 الكروموسومً

 ( XXYالجنسً )

 كروموسوم 42   
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 الاستشارات الوراثٌة

 سبب  اللجوء للاستشارات الوراثٌة  ؟  تجنبا لانجاب افراد ٌعانون من أي اختلال وراثً .-0

ً ؟ انشاء سجل النسب الوراثً للعائلة .-7  ما عمل المستشار الوراث

 ما الخطوات اللازمة لعمل الاستشارة الوراثٌة ؟ -3

 *عمل سجل النسب الوراثً للعائلة . *الفحوصات المخبرٌة للزوجٌن و اقاربهما من الدرجة الاولى .

 *فحوصات الدم لناقلً مرض الثلاسٌمٌا  و الانٌمٌا المنجلٌة .

 

 مصابٌن باختلالات وراثٌة .ما نتٌجة الفحص الوراثً ؟ ٌمكن توقع احتمالات ولادة اطفال  -4

 

ً ٌتم الاستفادة من الاستشارة الوراثٌة فً الكشف عنها ؟ -5  ما هً الحالات الت

فً الاردن عام  "للمقبلٌن على الزواج "اصبح هذا الفحص اجبارٌا  , قل امراض وراثٌة مثل الثلاسٌمٌا*الكشف عن احتمالٌة ن

7114. 

 متلازمة وراثٌة لدٌهم )الغاٌة تأكٌد الاصابة او نفٌها (.فحص الافراد الذٌن ٌشتبه بوجود * 

 مع التعامل طرٌقة+ المرض طبٌعة توضٌح ابٌن بالاختلالات الوراثٌة  )الغاٌة هًص*تقدٌم النصح لذوي الاشخاص الم

 (.المصاب

 *فحص الاجنة فً بداٌة الحمل )الغاٌة تحدٌد الاجنة غٌر الطبٌعٌة (. 

 

 

 ؟كٌف ٌمكن فحص الاجنة 
 ٌوجد طرٌقتٌن وهما : 

 فحص خملات الكورٌون  -7فحص السائل الرهلً .                                                    -0

                                  



 7102اصدار  استاذ ٌاسر احمد العلً-الطفرات و تأثٌرها

 

 

 

 اسئلة الفصل مع الحل
 سٌة او جسمٌة (جٌنٌة , كروموسومٌة جن (: صنف الاختلالات الوراثٌة التالٌة تبعا لنوعها  السؤال الاول

 متلازمة داون )كروموسومٌة جسمٌة ( , متلازمة بتاو )كروموسومٌة جسمٌة (

 جٌنٌة ( , التلٌف الكٌسً )جٌنٌة (  (   Aالدم   فٌنل كٌتونورٌا )جٌنٌة ( ,  نزف 

 :هات مثالا على كل مما ٌأتً  السؤال الثانً

 مسبب طفرة كٌمٌائٌة ؟   الٌاف الاسبست .-مسبب طفرة فٌزٌائٌة  ؟ الاشعة السٌنٌة .      ب-أ

 ,وتسلسل الحموض الامٌنٌة فً البروتٌن الناتج  MRNA: ٌبٌن الشكل التالً السلسلة الاصلٌة من السؤال الثالث

 ,ادرس الاشكال و اجب عما ٌلً: , وتسلسل الحموض الامٌنٌة بعد حدوث الطفرة  MRNA,وجزئ  قبل حدوث الطفرة

 

 هل تمثل الطفرة الجٌنٌة الناتجة طفرة ازاحة أم طفرة موضعٌة ؟ الجواب  )  ازاحة(  -أ

 

ً الكائن الحً كبٌر ؟ الجواب )بسبب -ب  ( الناتج البروتٌن سلسلة فً تغٌرلماذا ٌكون تاثٌر هذه الطفرة ف
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الاتٌة الى طفرات تؤثر فً تركٌب الكروموسوم و طفرات تؤثر فً عدد  :  صنف الطفرات الكروموسومٌةالسؤال الرابع

 الكروموسوم :

 عدم انفصال الكروموسومات المتماثلة فً اثناء الانقسام المنصف فً خلاٌا الام أو الاب ؟-أ

 الجواب )فً عدد الكروموسوم ( .

 ؟انتقال القطع الطرفٌة من كروموسوم الى كروموسوم اخر غٌر مماثل له -ب

 الجواب )فً تركٌب الكروموسوم (.

 ازالة جزء من الكروموسوم ,و التحام القطع المتبقٌة من الكروموسوم معا ؟-ج

 الجواب )فً تركٌب الكروموسوم (.

ً  السؤال الخامس  :  اكمل الجدول التال

 الطراز الكروموسومً الجنسً عدد الكروموسومات الكلٌة اسم الاختلال

 XO كروموسوم 45 متلازمة تٌرنر
 XXY كروموسوم 42 متلازمة كلاٌنفلتر

 XXأو        XY كروموسوم 42 متلازمة بتاو
 

 

 

 


