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 تعريف الامراض الوراثية 

 أكثر أو واحدة في خمل نتيجة تحدث ،راضالام مف كبيرة مجموعة ىي
 chromosomes الكروموسومات عمى المحمولة Genes  الجينات مف

 المرضية الحالة ىي أو جسمنا خلايا مف خمية كل نواة ضمف الموجودة
 لبعضيا يمكف والتي أكثر أو واحد جيف في  راباضط أو خمل مف الناتجة

 الحياة أثناء الفرد تصيب اغمبيتيا اف حيف في آخر إلى جيل مف الانتقاؿ
 التعقيد شديدة وبآلية المسؤولة ىي الجينات ىذه اف عرفنا اف سبق.الجنينية

 الوراثية الصفات نقل وكذلؾ ، آخر الى جيل مف الوراثية الصفات نقل عف
 .الواحدة العائمة داخل الأدؽ

 في تشوه الى سيؤدي كاف سبب وبأي الجينات ىذه في خمل أي فاف لذلؾ
 مف الجزء أو العضو ذلؾ وظيفة في خمل أو عضو مف جزء أو عضو

 .العضو
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 ، عضو مف جزء أو لعضو طبيعي غير تخمق ىي الخمقية التشوىات أما
 والسبب ، العضو مف الجزء أو العضو ذلؾ وظيفة في خمل الى يؤدي مما
 ببعض الحامل الاـ كاصابة :وراثي غير آخر بسبب أو وراثيا   يكوف  أف إما

 .الأدوية لبعض تناوليا أو ، للأشعة تعرضيا أو ، الحمل أثتاء الامراض
 :أنواع الأمراض الوراثية 

 : صنفت الأمراض الوراثية  إلى أربعة أقساـ رئيسة

 الأمراض الوراثية المتعمقة بالكروموسومات : القسـ الأوؿ -أ

 الأمراض الوراثية بالجينات : القسـ الثاني -ب

 الأمراض الوراثية متعددة الأسباب : القسـ الثالث -ج

 .الأمراض  المتعمقة بالمايتوكوندريا:  القسـ الرابع  -د
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  المرض فييا ينتقل التي الوراثية  )الطرؽ  ( الأنماط مف أنواع أربع الثاني القسـ مف يتفرع
 : وىي آخر إلى شخص مف

 . المتنحية الوراثة يسمى :الأوؿ النمط1.

 . السائدة الوراثة  :الثاني النمط  2.

 . المتنحية بالجنس المرتبطة الوراثة  :الثالث النمط 3.

 . السائدة بالجنس المرتبطة الوراثة  : الرابع النمط4.

 :التالية الأسباب أحد الى يرجع الوراثية الأمراض حدوث اف الى  الدراسات تشير
 .داوف  ظاىرة مثل الكروموسومات أعداد في  اضطرابات عف ناتجة أمراض1.
 تأديتو وعدـ الجيف تضرر إلى يؤدي مما جينية طفرات حدوث عف ناتجة أمراض2.

 .ىنتينكتوف  مرض مثل المطموب بالشكل لوظيفتو
   الأمراض ىذه تظير الأبناء إلى الأبويف مف خمل بيا جينات توريث عف ناتجة أمراض3.

 .الثلاسيميا مثل الطفل في متنحييف جينيف تلاقي عند
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 : كًب قسًج الأيشاض انىساثيت إنى ثلاثت أَىاع هي

 الأيشاض انديُيت1.

 .الأيشاض انكشويىسىييت2.

 .الأيشاض انًشكبت3.

وفيهب يخكىٌ انكشويىسىو يٍ عذة خيُبث يخلاصقت يخحكى كم يُهب  : الأيشاض انديُيت :أولا 

يٍ صفبث الإَسبٌ، وحُخح الأيشاض انديُيت يٍ خهم في اانديُبث دوٌ حذود صفت  في

 :-ككم، ونلأيشاض انديُيت َىعبٌانكشويىسىو  فيحغيشاث 

 )الأة أو الأو إنى الأطفبليٍ  ( وهي انخي حُخقم يٍ خيم إنى خيم : أيشاض خيُيت سبئذة1.

 -:يشض يىسد بهزِ انطشيقت، ونهزِ الأيشاض عذة صفبث هي 600ويىخذ حىاني 

 .أٌ انًشضى يحًهىٌ خيٍ اا واحذ اا نهًشضأ-

 .لممرض ظاىرة أعراضا   يعاني ولا الأبويف، أحد ىو المرض حامل أفب-
 .لآخر مريض مف المرض بيذا الاصابة شدة وتتفاوت بالتساوي، والإناث الذكور يصيب -ج
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 المتنحية، الجينية بالطريق يورث مرض 500 حوالي ويوجد : متنحية جينية أمراض .2
 -:التالية بالصفات الأمراض وتتميزىذه

 .المرضية المورثات مف اثنيف المرضى يحملأ-
 .المرضي لمجيف حاملاف لكنيما طبيعييف الأبواف يكوف ب-

 .الأقارب زواج فييا ينتشر التي المناطق في ويكثر بالتساوي، والإناث الذكور يصيب -ج
  % 50  - مرضى % 25– طبيعيوف  % 25 ( ولادة احتمالات حمل كل في توجد -د

  . (عمييـ الأعراض ظيور دوف  لممرض حامموف 
 وىذه الكروموسومات في تغيير فييا يحدث التي وىي : الكروموسومية الأمراض :ثانيا  

 : نوعاف الكروموسومات في تحدث التي التغييرات

 :عددية تغييرات1.
 أو نقص مثل الكروموسومات عدد في يحدث الذي التغيير عف تنتج  وراثية أمراض وىي
 نوع وىي Down syndrome داوف  متلازمة حالة في كما الكروموسومات مف زوج زيادة

   .العقمي الضعف حالات مف
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 :تركيبيةتغيرات . 2

 ىذه نسبة وتصل الكروموسومات، وشكل ىيكل في تغيير عف ناتجة  وراثية أمراض وىي
 .القط مواء مرض مثل الأحياء، مف مولود ألف لكل  5.6 إلى  الأمراض

  وتسمى وبيئي، وراثي عامل مف لأكثر نتيجة تكوف  التي وىي : المركبة الأمراض  ثالثا  
 ) مندؿ(  لطريقة طبق ا تورث التي أي المتعددة، الأسباب ذات  الوراثية الأمراض باسـ

 الرئيس السبب يعرؼ لـ التي الأمراض مف كثير النوع ىذا تحت ويندرج المعروفة
 أمراض مثل البيئية والعوامل الجينية العوامل فييا تتداخل التي الأمراض أو لظيورىا،

 .الوراثية القمب ثقوب
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  Diagnosisالتشخيص 

 بيذه الاصابة احتمالية لتحديد أو الوراثية الأمراض لتشخيص مختمفة طرؽ  تستخدـ
 الطرؽ  ىذه باستخداـ اذ المرض لجيف حاملا   الوالديف احد كاف اذا فيما بياف أو  الأمراض

 ىذه ومف ( 1) الجدوؿ في والمدرجة الأمراض مف مجموعة تشخيص مف الباحثوف  تمكف
 :يمي ما الطرؽ 

شدشة انعبئهت وانسدم انًشضي قذ حكىٌ انىسيهت انىحيذة نخشخيص كثيش يٍ دساست 1.

 .الأيشاض راث انىساثت انًُذنيت

الكروموسومات وسلامتيا مف حيث العدد أو التركيب دراسة  إٌ: ت انهيئت انكشويىسىيي 2.
يفيد في تشخيص الإختلافات الكروموسومية وبعض الإختلافات الموروثة بجيف مفرد 

 .بعض الأمراض الشائعة كالسرطاناتا  وأحيان
   FISHانخهديٍ انًفهىس ببنًىضع 3.

 فيو يوجد ما كروموسوـ  دراسة مف ويمكف انتقائي بشكل الكروموسومات تمويف عمى ويعمل
 يتطمب اذ فقط واحد جيف  دراسة إلى نا  أحيا يصل والذي الخمل ىذا صغر ميما خمل أي
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  جيفل  ( 47) المحور يستخدـ اذ كالمجسات الجينات مف أجزاء استعماؿ أحيانا   الفحص
 في المحور ىذا في الحذؼ وجود عدـ أو وجود لتحديد كمجس  Dystrophin الديستروفيف

 .الدوشيني العضمي لمضمور المسببة لمطفرة الحاممة الاناث
  PCRالبممرة المتسمسل تفاعل . 4

 وتحديد الطفرات نوع وتحديد تشخيصالأمراض في ويفيد ، جزيئي مستوى  عمى جيناتال يدرس
 عف الكشف في يستخدـ اذ .أعراض اية عمييـ تظير لا الذيف  Carriers  المرض حاممي

 .الحمل وأثناء مبكرة مراحل في المرض وحاممي المصابيف
 : كيميائية مختبريةطرؽ . 5

  عمي DNA  الػ تحميل إلى المجوء مف بدلا المصابة الجينات منتجات كشف عمى وتعتمد
 .نفسو الجيف في خمل عمى يدؿ بالتأكيد الجيف تعبير في الخمل اف اذ الجزيئي المستوى 

 :المناعية الطرؽ  .6
 وجوده خلاؿ مف بالمرض وعلاقتو معيف بروتيف تأثير معرفة في الطرؽ  ىذه استخداـ يمكف اذ
 اذ بروتيف وجود عف لمكشف المعممة المضادة الأجساـ استخداـ يتـ فمثلا   وجوده عدـ او
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 والمذاف بيكر مرض و الدوشيني العضمي الضمور مرض بيف لمتمييز الطريقة ىذه تستخدـ
  Dystrophin  الديستروفيف بروتيف وجود عف يكوف  فالبحث لذلؾ العضمي الضمور يسبباف

 عند موجبة ونتيجة الدوشيني العضمي الضمور مرضى عند سالبة نتيجة الفحص يعطي إذ
 بيكر مرضى

  : Genetic probes الوراثية المجسات .7
 الكموبيف جيفو  الفا الكموبيف جيف يستخدـ فمثلا   المجسات مف العديد الغرض ليذا تستخدـ اذ

 الاخرى  الأمثمة ومف لمثلاسيميا الحامميف او الاصابة صفة لتحديد جينيفال ىذيف محاور او بيتا
 الواقع الديستروفيف جيف في الحاصمة  الوراثية الطفرة او الحذؼ لتحديد مجسات 3 استعماؿ

  . بيكر او الدوشيني العضمي الضمور بياف لغرض X  كروموسوـ عمى
 : القاطعةالانزيمات . 8

 الحذؼ او الوراثية فالطفرات لذلؾ جيف لكل ثابتة خريطة يوفر القاطعة الانزيمات استخداـ اف
 الحصوؿ في تؤدي بالتالي فيي التقييد انزيمات قطع مواقع في تحصل اف يمكف الزيادة او

 تقطيعيا عند الحجوـ تتبايف اذ الطافر غير بالجيف مقارنة الطافر لمجيف مغايرة خرائط عمى
  Restriction Fragments Length Polymorphism (RFLP) التقنية ىذه وتعرؼ الانزيـ بنفس
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 :يبيٍ الأيشاض انخي يًكٍ حشخيصهب ببسخخذاو طشق حشخيص  الأيشاض انىساثيت 1خذول سقى 
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 الوراثية الأمراض  علاج

 محتمل كعلاج تعد الجيني العلاج تقنيات إف الا فعاؿ علاج الوراثية للأمراض يكوف  ما را  ناد
 .الصبغي الشبكية التياب أشكاؿ بعض ذلؾ في بما ، الوراثية الأمراض لبعض
 وتحديد الطفرات نوع وتحديد تشخيصالأمراض في ويفيد ، جزيئي مستوى  عمى المورثات يدرس

 عف الكشف في يستخدـ اذ .أعراض اية عمييـ تظير لا الذيف  Carriers  المرض حاممي
 .الحمل وأثناء مبكرة مراحل في المرض وحاممي المصابيف

   Mitochondrial Disordersالأمراض المرتبطة بالخلل المايتوكوندري 

 بعض في موجودة  DNA ػال مف قطع النووية  الوراثية  المادة الى بالاضافة الخلايا تمتمؾ
 مزدوج DNA  ػال شريط مف نسخ عدة مف مؤلفة  وراثية مادة فميا كالمايتوكوندريا العضيات

  الوراثية الطفرات تحصل وقد جينا    37 يحمل قاعدي زوج 16567 حوالي طولو يبمغ دائري 
   جزيئات مف نوعا   22 لحوالي المايتوكوندريا جينات تشفر . لممايتوكوندريا الوراثية المادة في

 بقية أما ، التنفسي النظاـ تمثل الببتيد متعدد سمسمة13 الى بالاضافةtRNA  والـ  rRNA  ػال
  . النووية الوراثية المادة في جينات عف تشفر فانيا التنفسية البروتينات



Dr. Ahmed Youssef - a_yousef2005@yahoo.com 13 

 حصوؿ الى يؤدي المايتوكوندريا جينات او النووية الجينات في الوراثية الطفرات حدوث اف
 فاف لذلؾ الطاقة انتاج عف مسؤولة المايتوكوندريا اف وبما المايتوكوندريا في ا   وظيفي خملا  
 القمبية والعضلات كالدماغ الجسـ في اليامة الانسجة عمى ليؤثر ينتقل الخمل ىذا آثار

 الاـ ذرية جميع فاف لذلؾ الاـ بويضة عبر تنتقل فانيا توارثيا كيفية عف أما . والعيف والييكمية
 الحاممة الاب ذرية أما ، مصابة وغير المايتوكوندريا الوراثية لمطفرة حاممة تكوف  لمطفرة الحاممة
  مف عدد في المايتوكوندرية الوراثية الطفرات شخصت وقد . طبيعية فتكوف   الوراثية لمطفرة

 :مثل الأمراض
LH’ON’: L’ eber’s her ’editauy optic neuropathy. 

DERRF : Myoclonic epilepsy with rayged red fibers. 

MELAS : Mitochondrial myopathy with encephalopathy , 

Lactic acidosis and stroke like episodes.   & Kaerns Sayre Syndrome. 

 الاـ ذرية جميع فاف لذا المايتوكوندريا مصدر ىي الاـ مصدرىا التي البويضة خلايا اف وبما
 الاب ذرية اما مصابة وغير المايتوكوندرية رثية ا الو لمطفرة حاممة تكوف  لمطفرة الحاممة
 .طبيعية فتكوف  لمطفرة الحامل


