
  على تظهر التً الطفرات بسبب الكروموسومٌة بالتغٌرات المرتبطة الأمراض تحصل

 على حدوثها ٌتزامن التغٌرات هذه وان  تركٌبٌة او عددٌة كانت سواء الكروموسومات

  .الخلوي الانقسام اثناء تحصل والتً الطبٌعٌة غٌر الجارٌة الأحداث مع الاغلب

 العصٌر فً منتشرة اللون غامقة صبغها عند تظهر خٌطٌة اجسام الكروموسومات تعد

 (ٌونانً مصطلح) القدٌمة الٌونانٌة اللغة من مشتقة كلمة والكروموسومات النووي

 حزمة وهً جسم وتعنً soma و اللون وتعنً chroma هما مقطعٌن من مؤلفة

  الأكسجٌن منقوص رٌبوزي نووي حمض من معظمها ٌتكون والتركٌب البناء منظمة

(DNA) ًفً كروموسومًا 46 الإنسان ٌمتلك .الخلٌة نواة فً تقع الحٌة، الكائنات ف 

 الكروموسومات من زوجا 22 منها زوجا 23 شكل على مرتبة جسمٌة خلٌة كل

 .الجنسٌة الكروموسومات من واحدا وزوجا الجسمٌة

 



ايوب ااا اوبٌ سٔ  , يكوٌٕ انًٕنوٕأ ثَ و   XXػُديب ركٌٕ انكزٔيٕطوٕيبد اننُظو خ 

 ., ك كٌٕ انًٕنٕأ ثذنك اازاXYانكزٔيٕطٕيبد اننُظ خ 

 

 :َٕػ ٍ ػه  انكزٔيٕطٕي خ انزـ زاد ركٌٕ

ػدأيخ رـ  زاد 

رزا ج خ رـ  زاد 
 انؼدأيخ انزـ  زاد

 َقص ي م انكزٔيٕطٕيبد ػدأ كي يحدس انذي انزـ  ز ػٍ رُزج انؼدأيخ انزـ  زاد

 كي خهم يٍ رُشأ انحبلاد ْذِ اؿهت اٌ نٕحظ ٔقد .انكزٔيٕطٕيبد كي سيبأح ثٔ

  ركٕيٍ اثُبء انكزٔيبر داد اَلصبل ػدو ان  يؤأي ٔانذي نهخه خ اانخزشاني الاَقظبو

 .اانًشب 



   اننظً خ انكزٔيٕطٕيبد كي انؼدأيخ ثبنزـ زاد انًزرجطخ الأيزاض 

  Down's syndrome أأٌ يزلاسيخ Trisomy 

47 يصجح ٔانذي ٔاحد, ازٔيٕطٕو سيبأح ثظجت انًزظ خ انحبنخ ْذِ رُزج 

 يٍ ثدلا 21 رقى انكزٔيٕطٕو يٍ َظخ ثلاثخ يًزهك اا 46 يٍ ثدلا ازٔيٕطٕيبد

 انًزض ثٓذا انًصبة يزصق.Trisomy 21 ة انحبنخ ْذِ رؼزف نذا َظخز ٍ

 يعـٕغ اَق, ثبرسح ججٓخ, أائزي يزظغ ٔجّ ٔاا انقبيخ قصز, انؼقهي ثبنزخهق

 انًزلاسيخ ثٓذِ الاصبثخ حبلاد يٍ %1 ٔاٌ انًُـٕن  ٍ, انلٌٕ جلَّٕ ٔركٌٕ

 .ٔراث خ اطجبة ان  رؼٕأ



Turner’s syndrome  ر زَزيزلاسيخ Monosomy 

45 يصجح ٔانذي ٔاحد ازٔيٕطٕو َقصبٌ ثظجت انًزظ خ انحبنخ ْذِ رُزج 

 يغ رٕند اا كقػ الاَبس انحبنخ ْذِ رص ت .46 يٍ ثدلا ازٔيٕطٕيبد

 ػزيعخ رقجخ ٔ انقبيخ ثقصز الاَبس رزً ش .X ٔاحد جُظي ازٔيٕطٕو

 .ػق ًخ ػبأح ركٌٕ نذنك ظبيزح ن ل خ شزائػ ْ ئخ ػه  انًجبيط ٔركٌٕ

 .اننُظي انجهٕؽ يزحهخ إن  رصم يب َٔبأرا



 انحذف  Deletion 

 صراخ متلازمة مثال . للكروموسوم القصٌر الذراع من صغٌرة لقطعة فقدان

 الاطفال أن إلى 5 رقم الكروموسوم من صغٌرة قطعة فقدان ٌؤدي حٌث القطط

 بصغر وٌتمٌزون  القطط مواء ٌشبه بشكل ٌصرخون المتلازمة بهذه المصابٌن
 عقلً وتخلف متضٌقة وعٌون الراس



 Duplicationانزعبػق  

ْٕ ي بل . نهكزٔيٕطٕو انقص ز انذراع يٍ صـ زح ركزارنقطؼخ Charcot-Marie-

Tooth  ْٕٔ انؼصجي نهنٓبس حظي ػصجي ٔاػزلال ٔراثي حزاي اظطزاة 

 ثجشاء ػجز ثبنهًض ٔالإحظبص انؼعه خ نلأَظنخ ردريني ثلقداٌ يزً ش انًح طي

 peripheral نجزٔر ٍ انًشلز انن ٍ كي رعبػق ثظجت يحدس اننظى يٍ يخزهلخ

myelin protein 22 (PMP22)  ْذا ػه  انؼ ٕر رى .17 ازٔيٕطٕو ػه 

 إن  انشٕاي ٔانحجم انديبؽ ث ٍ يزثػ انذي انًح طي, انؼصجي اننٓبس كي انجزٔر ٍ

 الأنى انهًض, ي م الأحبط ض ػٍ ركشق انزي انحظ خ انخلايب ٔإن  انؼعلاد

 .ٔانحزارح



Inversion الاَؼكبص  

   Hemophilia مثال . للكروموسوم القصٌر الذراع من صغٌرة لقطعة انعكاس

 السٌطرة من وتمنعه الجسم فً خللا تسبب التً المتعددة الوراثٌة الأمراض من وهو
 وبالتالً كروموسوم X على انعكاس بسبب ٌحدث والذي الدم نزٌف عملٌة على

 blood protein Factor VIII المشفر الجٌن وظٌفة تدمٌر الى ٌؤدي



  Translocation الاَزقبل  

 مثال .غٌرها اخرى كرموسومات فً أو المكسورة الكرموسومات لنفس طبٌعٌة غٌر التحام واعادة كسور

  قطعة تبادل بسبب ٌحدث الذي السرطان انواع احد هو و Leukemia Myelogenous Acute الدم سرطان

 .كروموسوم Philadelphia بذلك لٌنشأ 22 رقم كروموسوم و 9 رقم الكروموسوم بٌن كروموسومٌة
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Ring انحهقي 

 الذراعٌن اتحاد واعادة الكروموسوم نهاٌتً فقدان عند ٌحدث دائري تركٌب
 .الحدوث نادر وهو المكسورة



 isdiagnos  انكزٔيٕطٕي خ انزشْٕبد رشخ ص

  :ثٕاططخ انٕراث خ انلحٕصبد ثٕاططخ رشخص انكزٔيٕطٕي خ انزـ زاد يؼظى

  karyotype 

 رصج ؾ, انكزٔيٕطٕيبد ػشل رزعًٍ ٔانزي انحي انكبئٍ نكزٔيٕطٕيبد صٕرح ْٕٔ

 .انًنٓز رحذ  انلحص اخ زا ٔ

Microarray 

 .انظه ى نهشخص انٕراث خ انًبأح يغ DNA انٕراث خ انًبأح ث ٍ انًقبرَخ يزعًٍ 




