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Developmental Anomaliesالتشوهات الخلقٌة 

.Aالخلقٌة التشوهات أنماط:

 تكون عدم مثل) التطور فً ما عضو فشل هو Agenesis التكون عدم1.

(بوتر متلازمة فً الكلٌة

(المري رتق مثل) ما عضو لمعة انسداد هو Atresia الرتق2.

 الحجم عن ما عضو حجم صغر هو Hypoplasia التصنع نقص3.

(microcephaly الرأس صغر مثل) الطبٌعً

 مثل) طبٌعً غٌر مكان فً ما عضو توضع هو Ectopia الهجرة4.

cryptorchid الخصٌتٌن اختفاء testis)

الأصابع التحام هو Syndactyly الأصابع ارتفاق5.

.Bالخلقٌة التشوهات أسباب:

 المشوهات ومن .الخلقً العٌب سبب تحدٌد ٌمكن لا الحالات معظم فً

:ٌلً ما تؤثٌرها المثبت teratogens الجنٌنٌة
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العيوب الخلقية الشائعة
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العٌوب المرافقةالسبب

والعدٌد من , تشوهات الوجه, العقلً وتؤخر النمو التؤخرالكحول

(متلازمة الجنٌن الكحولً)التشوهات الأخرى 

Thalidomideالودن (الأطراف  فقمٌةPhocomelia أي قصر الأطراف)

Diethylstilbestrol (DES)المهبل تغدد

TORCH الـ أخماج
(Toxo, Rubella, 

Cytomegalo, Herpes)

تشوهات , ساد, (والتكلساتمثل صغر الرأس )دماغٌة  آفات

,  (مثل بقاء القناة الشرٌانٌة وتشوهات الحاجز القلبً)قلبٌة 

أمراض كبدٌة, فرفرٌات

 السفلس)باللولبٌة الشاحبة  الخمج

(الخلقً

, (saber shins السٌفً الظنبوبحرف )عظمٌة  تشوهات

الصمم, العمى, تشوه الأسنان
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Chromosomal Disorders الصبغٌةالاضطرابات 

.Aالطبٌعٌة الصبغٌة الصٌغة (Normal Karyotype) ً46 إما ه,XY أو  

46,XX. جسدي صبغً 44 تملك خلٌة وكل autosome جنسٌٌن وصبغٌٌن 

(XY أو XX أي)

 كاملة صبغٌات لها أي) euploid سوٌة تكون الطبٌعٌة الصبغٌة الصٌغة1.

(وتامة

 مجموعتٌن من تتؤلف أي) diploid ثنائٌة تكون الطبٌعٌة الصبغٌة الصٌغة2.

(صبغً 23 تحوي منهما كل ,haploid الصبغٌات أحادٌات من كاملتٌن

 (والنطاف البٌٌضات أي) الناضجة الإنتاشٌة الخلاٌا فقط :ملاحظة

.haploid الصبغً أحادٌة تكون



الطبيعية لذكز الصبغيةالصيغة 
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الطبيعية لأنثى الصبغيةالصيغة 
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B. عددٌة تكون أن ٌمكن الصبغٌة الصٌغة تشوهات إن numerical 

structural بنٌوٌة أو

:العددٌة التشوهات1.

.aالصبغٌة الصٌغة اختلال Aneuploidy: ولٌس للصبغٌات طبٌعً غٌر عدد هو 

 الوحٌد الصبغً .haploid الطبٌعٌة الصبغٌات أحادٌات عدد مضاعفات من

Monosomy (الصبغً من واحدة نسخة) الصبغً وتثلث Trisomy (ثلاث 

 خلال nondisjunction الانفصال عدم من تنتج عادة (الصبغً من نسخ

 الصبغٌة الصٌغة اختلال أمراض أشٌع بعض .meiosis المنصف الانقسام

اللاحق الجدول فً ملخصة

.bالصبغٌة الصٌغة تعدد Polyploidy: من ٌنتج للصبغٌات طبٌعً غٌر عدد هو 

,3x23=69 مثلاا ) haploid الصبغٌات أحادٌات عدد تضاعف 4x23=92)  
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Chromosomal disorders caused by Aneuploidy
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السرٌرٌةالمظاهر الحدوثالمتلازمة

Trisomy 21 

  داونمتلازمة )
Down)

لسان , المآقفوق  ثنٌاتأي )مظاهر ممٌزة فً الوجه , تؤخر عقل1/800ً
,  فً راحة الٌد simianثنٌة , (تسطح مإخر الرأس, عرطل

(لعمر الأم دور), باللوكٌمٌاالإصابة  زٌادة خطورة, تشوهات قلبٌة

Trisomy XXY  

(47,XXY , متلازمة

(Klinefelter كلاٌنفلتر

,  أطراف طوٌلة, طواشانٌة عادات جسدٌة, الخصىنقص تصنع 1/850
غٌاب , التستوستٌرونونقص مستوٌات  FSH الـارتفاع مستوٌات 

عقم غٌر قابل للتراجع , المواصفات الجنسٌة الثانوٌة
(azoospermia)

Monosomy X  

(45,X , تورنرمتلازمة  

Turner)

صدر , قامة قصٌرة, webbed مكففةرقبة , مباٌض شرٌطٌة1/3000

غٌاب , غٌاب المواصفات الجنسٌة الثانوٌة, الأبهرتضٌق , عرٌض

طمث بدئً وعقم

Trisomy 18 

متلازمة إدوارد )
Edward)

معظم المرضى فً الطفولة ٌموت, تشوهات متعددة1/8000

Trisomy 13 

(Patau باتومتلازمة )
معظم المرضى فً الطفولة ٌموت, تشوهات متعددة1/15000
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:ملاحظة

  صبغٌٌن من أكثر لدٌهم ٌكون أن ٌمكن كلاٌنفلتر متلازمة مرضى•
X ( 48 صبغٌة صٌغة مثلاا,XXXY)

  للصبغً كامل غٌاب لدٌهم تورنر متلازمة مرضى من %50 فقط•
X 45 صٌغتهم وتكون,X. ًٌكونوا أن إما المرضى باق  

  ٌنقصها خلاٌا من ٌتؤلف جسدهم أي) mosaics فسٌفسائٌٌن

 الثانً X الصبغً ٌكون أو (الصبغً هذا تملك وخلاٌا X الصبغً

Ring حلقً صبغً مثلاا ) مشوه chromosome, ًإسوي صبغ  

isochromosome, القصٌر أو الطوٌل الذراع حذف أو 

(X للصبغً
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متلاسمة إدوارد 
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باتومتلاسمة 
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:البنٌوٌة التشوهات .2

.aالحذف Deletion: متلازمة علٌه مثال .الصبغً من جزء فقدان إلى ٌشٌر  

Cri du chat

.bالمواضع تبادل Translocation: معٌن صبغً من جزء ٌنتقل عندما ٌحدث 

الصبغٌٌن من كل انكسار بعد آخر صبغً إلى

 الصبغً ٌكون ,(داون متلازمة) 21 الصبغً تثلث مرضى من %10 فً :ملاحظة

  الصٌغة تظهر ولا ,22 أو 14 الصبغً مع المواضع متبادل الزائد 21

.التثلث الصبغٌة

c.  ًالأسوي الصبغ Isochromosome: قسٌمة له طبٌعً غٌر صبغً هو 

 الطبٌعً الوضع بعكس ,متماثلٌن ذراعٌن من زوجٌن بٌن متوسطة مركزٌة

 الذراع قصٌر وزوج الذراع طوٌل زوج فٌه ٌكون الذي
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Genetic Disorders المورثٌةالاضطرابات 

 الخلاٌا فً إما عشوائً بشكل وحٌدة مورثة فً عٌوب تحدث

 صغٌرة تكون أن إما وعادة .الجنٌنٌة الخلاٌا فً أو الإنتاشٌة

 المرض تسبب التً العٌوب تلك أما .قاتلة أو ,سرٌرٌاا  هامة وغٌر

(عائلٌة) مورثٌة كؤمراض القادمة للأجٌال تنتقل أن ٌمكن

A. الوحٌدة المورثة عٌوب معظم سبب إن :المورثٌة العٌوب أسباب 

 ٌكون أن ٌمكن المورثٌة العٌوب من القلٌل وفقط ,معروف غٌر

شعاعٌة أو كٌمٌائٌة ,فٌروسٌة لأسباب
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B. المورثٌة العٌوب آلٌات:  

Point النقطٌة الطفرات1. mutation: وحٌد نٌوكلٌوتٌد ٌستبدل 

 حمض استبدال مثل) الشفرات إحدى تسلسل فً وذلك بآخر

 β السلسلة من 6 الموقع فً الفالٌن بحمض الغلوتامٌك

 الطفرات تحدث أن ٌمكن .(المنجلً الدم فقر فً A للهٌموغلوبٌن

 promotor المحرضة أو intron البادئة المتتالٌات فً النقطٌة

inhancer المعززة أو

Frameshift المحولة الهٌكلٌة الطفرات2. mutation: حذف إن 

 فً تغٌر ٌسبب ما شفرة تسلسل فً معٌنة نٌوكلوتٌدات إدخال أو

 المورثة وترجمة انتساخ
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B. المورثٌة العٌوب توارث طرق: 

Mendelian مندل وراثة1. inheritance:  

.aالقاهرة الجسدٌة Autosomal dominant:

:القاهرة الجسدٌة الوراثة مظاهر(1)

(a)ٌصابون والإناث الذكور من كل فإن ,جسدي صبغً على تتوضع المورثة لأن 

متساوٌة بنسب

(b)الخلة إن trait الزٌجٌة متغاٌري فً عنها ٌعبر heterozygotes (Aa) ولذلك 

 .جدٌدة طفرة الخلة على طرأ إذا إلا ,الوالدٌن من منحدر جٌل كل فً توجد فهً

مصابٌن ٌكونون الذرٌة من %50 إن

(c)للمورثة كان إذا وذلك للخلة ٌتعرضوا لا أن ٌمكن للمورثة الوارثٌن الأطفال إن  

متغاٌرة تعبٌرٌة أو منخفضة نفاذٌة
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AA + Aa = AA  (normal)
Aa (affected)
AA   (normal)
Aa (affected)

(trait: a)
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 تشمل عادة القاهرة الجسدٌة الوراثة اضطرابات (2)

  ,المستقبلات ,البروتٌنات تركٌب ترمز التً المورثات

البروتٌنات ونواقل

(a)قلٌلاا  متؤخرة تظهر القاهرة الوراثٌة الأمراض معظم أعراض إن, 

  العته مرض مثلاا ) البالغٌن فً تشخص الأمراض هذه من والعدٌد

dementia لهنتٌنغتون of Huntington 50 –30بعمر ٌظهر 

(سنة

(b)التالٌة هً القاهرة الجسدٌة الوراثة أمراض أهم:
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العصبٌة الاضطرابات (1
Huntington هٌنتنغتون رقص• chorea

الهٌكلٌة العضلٌة الاضطرابات (2
Achondroplasia الغضروفً التعظم نقص•
Marfan مارفان متلازمة• syndrome
Myotonic العضلً التؤتري الحثل• dystrophy
Osteogenesis الناقص العظم تكون من خاصة أشكال• imperfecta
Ehlers-Danlos دانلوس-إهلر متلازمة• syndrome

للدم المولدة الجملة اضطرابات (3
Hereditary الوراثً الحمر الكرٌات تكور• spherocytosis
Von وٌلبراند فون مرض• Willebrand disease

البولٌة الاضطرابات (4
البالغٌن لدى الكٌسات عدٌد الكلوي المرض•

الاستقلابٌة الاضطرابات (5
العائلً الدم كولسترول فرط•
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الورمٌة المتلازمات (6

Neurofibromatosis العصبً اللٌفً الورام•

Familial العائلٌة الكولونٌة البولٌبات متلازمة• polyposis coli

Wilms وٌلمس ورم• tumor

Retinoblastoma الشبكً الأرومً الورم•

Li-Fraumeni فرومٌنً-لً متلازمة• syndrome (ًباكر ثدي سرطان وتعن 

(أخرى وأورام رخوة أنسجة ساركومات مع مترافق
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Huntington chorea
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Achondroplasia
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Marfan syndrome
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Ehlers-Danlos syndrome
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b. الصاغرة الجسدٌة الوراثة Autosomal recessive inheritance:

:الصاغرة الجسدٌة الوراثة مظاهر(1)

(a)ٌصابون والإناث الذكور من كل فإن ,جسدي صبغً على تتوضع المورثة لأن 

متساوٌة بنسب

(b)الخلة إن trait الزٌجٌة متماثلً فً فقط عنها ٌعبر homozygotes (aa) 

  الزٌجٌة متغاٌري ٌكونا الوالدٌن .الوالدٌن كلا من طبٌعً غٌر ألٌل ورثوا الذٌن
(Aa) ٌكون أن %25 احتمال لدٌه ٌكون ذرٌتهم من فرد وكل عرضٌٌن وغٌر 

 (aa) الصاغر للألٌل الزٌجٌة متماثل

الأنزٌمات ترمز التً المورثات تشمل عادة الصاغرة الجسدٌة الاضطرابات (2)

(a)الحٌاة فً باكراا  ظاهرة تصبح عادة الاستقلاب أخطاء

(b)الوراثٌة الأمراض من الأكبر المجموعة الصاغرة الجسدٌة الاضطرابات تمثل, 

:أمثلتها ومن
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Aa + Aa = AA  (normal)
Aa (asymptomatic)
aA (asymptomatic)
aa (affected)

(trait: a, a)
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الاستقلاب أمراض (1
Cystic اللٌفً الكٌسً الداء• fibrosis
Hemochromatosis الهٌموكروماتوزٌز•
Lysosomal اللٌزوزومات خزن أمراض• storage diseases
Albinism البهق•
Phenylketonuria كٌتونٌة فٌنٌل بٌلة•
Glycogen الغلٌكوجٌن خزن أمراض• storage diseases
Galactosemia الدم فً اللبن سكر وجود•

للدم المولدة الجملة أمراض (2
Sickle المنجلً الدم فقر• cell anemia
Talassemia الكبرى التالاسٌمٌا• major

العضلٌة العصبٌة الأمراض (3
Friedreich فرٌدرٌك رنح• ataxia
Muscular العضلً الحثل أشكال بعض• dystrophy

الصماوٌة الغدٌة الأمراض (4
Congenital الولادي الكظر تصنع فرط• adrenal hyperplasia

(21-hydroxylase deficiency)
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Cystic fibrosis
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Albinism
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c. بالصبغً المرتبطة الوراثة X (بالجنس المرتبطة) X-linked:

:X بالصبغً المرتبطة الوراثة مظاهر(1)

(a)الصبغً على المورثة تتوضع X غٌر تكون والتً ,الأم طرٌق عن وتورث 

 %50 فً الجٌنة فٌرثن البنات أما ,الخلة ٌطورون الذكور الأولاد فقط .عرضٌة

عرضٌات غٌر حاملات وٌصبحن الحالات من

(b)فهم الذكور أولاده أم .عرضٌات غٌر حاملات هن المصاب الذكر بنات كل 

حاملٌن ولا مصابٌن لٌسوا

 الاضطرابات فقط (بالجنس المرتبطة) X بالصبغً المرتبطة الاضطرابات (2)

 السائدة الاضطرابات لأن ,سرٌرٌة أهمٌة لها X بالصبغً المرتبطة الصاغرة

  المرتبطة الصاغرة الاضطرابات أهم إن .جداا  نادرة هً X بالصبغً المرتبطة

:هً X بالصبغً
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Duchenne العضلً دوشن حثل1) muscular dystrophy

Hemophilia ب و أ الناعور2) A and B

Fragile الهش X الصبغً متلازمة3) X syndrome

Bruton الدم فً غاما كرٌٌن فقد4) agammaglobulinemia

Wiskott-Aldrich ألدرٌتش وٌسكوت متلازمة5) syndrome

Lesch-Nyhan نٌهان لٌش متلازمة6) syndrome

G6PD Glucose-6-phosphate الـ نقص7) dehydrogenase deficiency

Hunter هنتر متلازمة8) syndrome
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XX + XY = XX   (carrier)
XY   (affected)
XX   (normal)
XY   (normal)

(trait: X)
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XX + XY = XX (carrier)
XY   (normal)
XX (carrier)
XY   (normal)

(trait: X)
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Fragile X syndrome
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Wiskott-Aldrich syndrome
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Lesch-Nyhan syndrome
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Hunter syndrome
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d. مندل لوراثة العامة للقواعد استثناءات:

 علٌها ٌنطبق لا والجنسٌة الجسدٌة الصبغٌات على المتوضعة المورثات بعض إن

مندل لوراثة العامة القواعد

 ثلاثٌة نٌوكلٌوتٌدات عدد ٌزٌد أن ٌمكن :للنٌوكلٌوتٌد الثلاثً التضاعف تكرار(1)
 الوظٌفة فتضطرب ,X الصبغً على أو الجسدٌة الصبغٌات على متوضعة معٌنة

 ,تال   جٌل كل فً وضوحاا  أكثر التضخم ٌصبح وعادة .المصابة للمورثة الطبٌعٌة

    أكثر ظاهرة الخلة تصبح وهكذا

Genomic المجٌن بصمة (2) imprinting: الألٌل ورث سواء فرق ٌوجد لا عادة 

  البصمة مورثات وتدعى) المورثات بعض تعبٌر لكن .الأم من أو الأب من

imprinted genes) إن مثلاا  .(الأم من أو الأب من أي) منشؤها على ٌعتمد 

-Prader وٌلً برادر متلازمة عنه ٌنتج الأبوي 15 الصبغً من مورثات حذف

Willi syndrome, ٌنتج الأموي 15 الصبغً من المورثات نفس حذف بٌنما 

Angelman مان أنجل متلازمة عنه syndrome (المرحة الدمٌة)
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Angelman syndrome
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Polygenic الجٌنات متعددة الوراثة .2 inheritance: 

متعددة مورثات على وتشتمل

a. الجٌنات متعددة الوراثة مظاهر:

  %2) الأولى الدرجة أقارب كل فً نفسه هو الخطر لكن متنوعة الوراثة تكون1)

- 7%)

%40 - %20 ٌكون المتماثلٌن التوأمٌن بٌن التوافق إن2)

b. هً الشائعة البشرٌة الخلات من العدٌد إن :الجٌنات متعددة الاضطرابات 

 تتضمن الهامة الجٌنات متعددة الاضطرابات .الجٌنات ومتعددة العوامل متعددة

 الاكتئاب مثل) الذهانٌة الاضطرابات ,السكري الداء ,الشرٌانً الدم ضغط فرط

 والشفة المشقوق الحنك ,الولادٌة القلب أمراض ,(الشخصٌة انفصام ,الهوسً

  مثل) الشوكً والنخاعً الدماغً الالتحام سوء واضطرابات ,المشقوقة
spina المشقوق والشوك anencephaly اللادماغٌة bifida)  
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Mitochondrial المتقدرات وراثة .3 inheritance: 

 %1 من أقل تشكل والتً (المتقدرات جٌنات) حلقٌة DNA جزٌئات المتقدرات تحتوي

الجٌنوم من

a. والإناث الذكور الأولاد من كل إلى وتنتقل الأم من المتقدرات جٌنات تورث 

b. طفرات فإن وهكذا ,التؤكسدٌة الفسفرة عن المسإولة الأنزٌمات الجٌنات هذه ترمز 

 والعٌن العضلات مثل) عالٌة طاقة تتطلب التً الأعضاء فً تإثر الجٌنات هذه

 بطفرات المتسببة الأمراض أمثلة من .(المركزٌة العصبٌة الجملة ومكونات

:المتقدرات جٌنات

Leber للٌبر الوراثً البصري العصب اعتلال1) optic neuropathy

(2Kearns-Sayre syndrome (اعتلال ,العٌن عضلات بشلل وتتصف 

(القلبٌة الناقلٌة فً واضطرابات ,رنح ,عضلً

Myoclonus الممزقة الحمراء الألٌاف مع العضلً الرمعً الصرع متلازمة3)
epilepsy with ragged red fibers (MERRF) syndrome  
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