
M E D I C A L  G E N E T I C S
ي ب ط ل ة ا ث ورا ل م ا ل ع

الفصل الأول

الوراثة المندلية

Mendelian Inheritance

                                                  20/05/2021الزعبيسامر . د
طلاب العلوم الصحية

الفصل الثاني





عاريف عامةت
 ( الوراثيات)علم الوراثةGenetics:

(صفاتال)البيولوجيالموروثمكوناتوتوليدانتقالونتائجووسائلطرقيدرسالذيالعلمهو
.المتعاقبةالأجيالبين

Medicalخطأالكتابعنوانترجمة Genetics(الطبيالوراثةعلم).

(التوريث)الوراثةInheritance:

.الأبناءإلىالآباءمنالشخصيةالسماتوالصفاتانتقال

Genetic: وراثي-جيني

Genetic anemia: الوراثيفقر الدم 

Genetic code: الشيفرة الجينية -الراموز الجيني

Genetic counseling:  الوراثيةالتوعية

Genetic disease:  مرض جيني-وراثيمرض

Inherited disease: مرض موروث

AIDS-Hepatitis B and C (  أقل حدوثا)

Inherited bulbar palsy: شلل بصلي وراثي

Genetic engineering:  هندسة المورثات-هندسة جينية-وراثيةهندسة

حسب المعجم 

الطبي الموحد



مفاهيم جينية أ ساس ية
أوا  يمجسا  صبغيا  زوج22منهاالصبغيات،منزوج23تحويالسويةالجسديةالبشريةالخلاياكل•

autosomalجسديا   chromosomesجنسيا  صبغيا  زوجا  وsex chromosomesهما

MitochondrialالحيويةةالمتقدرصبغيوYوXانالصبغي chromosome (MT).

المجين البشري

,AهيمختلفةنيوكليوتيداتلأربعطويلتسلسلمنمؤلفDNAجزيءصبغيكليضم• T ,

C, Gنفسهبمضاعفةلهتسمحببنية.

يداتنكليوتمنمعينتسلسلأدقبشكلأوجينية،معلوماتيحويDNAالـمنتسلسلهيالجين•

الفيروساتأوRNAالـفيروساتفي)RNAالـأو،(DNAالـوفيروساتالخلايافي)DNAالـ

اصطناعوظيفةذوRNAجزيءيرمزأو(ببتيديةسلسلة)ببتيدمتعدديرمزوالذي(القهقرية

وفيالصبغيعلىlocusمورثيموقعلهاجينوكل.ضبطيةتنظيميةتحكميةوظيفةأوحيوية

.DNAالـجزيء



مفاهيم جينية أ ساس ية





بغيصعلىالمعروفالمورثيموضعهافيمالجين(المختلفة)البديلةالأشكالأحد:Alleleالأليل•

.مفردصبغيعلىمحددموقعفيDNAلتسلسل(المختلفة)البديلةالأشكالأحدأو.مفرد

،(الأممنالآخروالأبمن1)جينيواسمأومعينةلجينأليلانلديهشخصكلمُحدد،موقعكلفي•

.جينيواسمأوجينلكلأليلمنأكثرالجماعةفييوجدولكن
For example, A, B, and O are alternative alleles at the ABO locus.

A person is homozygous at a locus if both alleles at that locus are the same, and heterozygous if they

are different.

6q16.1

6p21.3

مفاهيم جينية أ ساس ية



Centromere is defined by the first band on the short arm (p10)

and the first band on the long arm (q10)

Xp22.3

X chromosome, short arm region 2, band 2, sub-band 3



أ همية تجارب ماندل

.عامبشكلGeneticsالوراثةلعلمأسستتجاربهالوراثة،أباماندليُعد•

.(والنموالزراعةسهلنبات)Peaالبازلاءنباتعلىعمل•

Selfالذاتيبالتأبيرالبازلاءنباتيتمتع• Pollination.

لخلقوذلكCross-pollinationمتصالبأومتبادلتهجينأوتلقيحماندلأجرى•

لمدقةاتأبيرثمنضجهاقبلالزهرةسداةنزعخلالمنمحددةجديدةجينيةتهجينات

.اختيارهمنطلعبحباتالباقية

.يليهالذيإلىجيلمنوانتقالهامفردة(صفة)خلةدراسةعلىماندلركز•

Seedالبذورشكل:مثلا  • shapeمدورةإماRoundمجعدةأوWrinkled.

Seedالبذورلون:مثلا  • colorصفراءإماYellowخضراءأوGreen.

.قصيرةأوطويلةالجذوعطول:مثلا  •

.أرجوانيةوبيضاءالأزهارلون:مثلا  •

.مقعرةأومنتفخةالبذورعلىالحاويالقرنشكل:مثلا  •

زاوجمثلا  المدروسةالصفاتمنصفةلكلصافيةسلالاتتجاربهفيماندلاختار•

.مجعدةبذورفقطتعطينباتاتمعمدورةبذورفقطتعطينباتاتهجنأو

منرثتهاوالتيصفاتهاحسبالبذوربِعدوذلكرقميةبياناتإلىنتائجهماندلحول•

.والأجدادالأباءجيل

علاقاتتمثلالوراثةمننماذجمختلفة،متصالبةتزاوجاتبعدقيامهبعدماندللاحظ•

.بسيطةمتناسقةرياضية



الس يادة، التنحي، الانفصال

Segregation, Recessiveness, Dominance

منوليسالظاهرية،الأنماطصفاتمنهيوالسيادةالتنحيصفات•

حيث،الجزيئيالمستوىعلىدقيقةغيروهيالألائلأوالجيناتصفات

أنرغمالظاهريالنمطفيتعدلأوتساهمأنيمكنالمتنحيةالألائلأن

أوحيويةكيميائيةفحوصإجراءدونللعيانيبدولاقدالتعديلهذا

مجهرية

حيويةظاهرةهيInheritanceالوراثةأنتجاربهمنماندللاحظ•

.المدروسةالصفةعلىتعتمدولمثابتة

الجينتكنلم)النباتسوققزمعنالمسؤولالعاملأنماندلحظلا•

لىعيؤثرلمولكنهالأول،الجيلنباتاتفيموجودكان(آنذاكمعروفة

.الثانيالجيلنسلإلىمستقلةكوحدةوانتقلالنباتسوقطول

جينتين)عاملينامتلكتالأولالجيلنباتاتأنهوالظاهرةلهذهوالتفسير•

.النباتسوقطولصفةعنمسؤولين(مورثتينأو

للذيلجيمننفسهاتبقىمالصفةالمحددةالعواملعددأنماندلاستنتج•

الطلعوالبيضةخلايامنكلاستقبالتؤمنآليةوجودبحتميةويليه،

.أبكلمن(العوامل)الجيناتزوجمنمفردلعدد(النطاف)

دسهحتوافقفقدالصبغياتعنفكرةلديهيكنلمماندلأنمنبالرغم•

.لمنصفاالانقساممعمتناهيةبدقةيليهللذيجيلمنالجيناتتوزعحول



الس يادة، التنحي، الانفصال

Segregation, Recessiveness, Dominance



ثناء الالقاح العشوائيمربع بونيت لتمثيل جميع التراكيب المحتملة لاجتماع ال عراس التي تتشكل أ  



Test Crossمقابل التصالب الاختباري Back Crossالتصالب الراجع 



Independent Assortmentالتفارز المس تقل 

الجينيثنائتصالب)الجيناتمنبزوجينمحددتينلصفتينالترافقماندلدرس•

Digenic cross).

الانقسامسلوكمعمنسجموهوالمستقل،بالتفارزالوراثةمنالنمطهذايدعى•

.مختلفيننصبغييعلىجينتانتتوضعحيث.متماثلينلالصبغيينالانتصافي



Independent Assortmentالتفارز المس تقل 

تكنلمجديدةجينيةتراكيبتشكيلإلىيؤديالمستقلالتفارز•

.الآباءفيموجودة

.منفصلةكاملةوحداتهيالجيناتإن•

كبيرحدإلىيشبهيليهالذيإلىجيلمنوانتقالهاالجيناتتوزعإن•

.الأعراستشكلخلالالمنصفالانقسامفيالصبغياتتوزع

غياتالصبعددإنالآخر،معبعضهامرتبطوالصبغياتالجينات•

يحملصبغيكلأننستنتجوبذلكالجيناتعددمنبكثييرأقل

.الجيناتمنمعينا  عددا  

تبطيرونفسهالصبغيعلىالجيناتبعضتتوضعقدهنامن•

لا)مجموعاتشكلعلىتورثوقدخطي،بشكلبعضمعبعضها

.(المستقلللتفارزتخضع

مععضهابيرتبطفلنمختلفةصبغياتعلىالموجودةالجيناتأما•

.المستقلللتفارزتخضعسوفوبعض



Genetic Linkageالارتباط الجيني 

الأعراسإلىتقلوتنتاما  ارتباطا  مرتبطةتكونفإنهامتكاملةكوحدةوتورثالبعضبعضهامعماصبغيعلىجيناتتبقىعندما•

.المنصفالانقسامخلالجديدةجينيةتراكيبأيتشكيلدون

:ثلينمتماصبغيينعلىتتوضعالتيالجيناتفاصلا  أماميمائلبخطأومفردمستقيمبخطالجينيللارتباطيُرمز•

AB/ABأو• X ab/ab

F1

صبغي أمومي

أبوي صبغي 

نفس الشفع

صبغيان متماثلان





Genetic Linkageالارتباط الجيني 

الحدوهوالوالدينلدىموجودةتكنلمالتيالجديدةالتراكيبمن%50ستتشكلمتماثلين،غيرصبغيينعلىجنيتينتوضعحالفي•

.المستقلالتفارزيمثلوهوالجديدةالجينيةالتراكيبلنسبةالأعلى

.%50و%0بينتتراوحجديدةجينيةتراكيبالتزاوجيعطيقدإذا•

المنصفالانقسامخلالثلينالمتماللصبغيينالشقيقينغيرالصبيغيينبينالعبورحادثةبسببكاملا  الجينيالارتباطمايكوننادرا  •

.جديدةجينيةتراكيبخلقإلىتؤديالتي

انالجينتهاتانأيمستقلبشكلمتفارزينغيرالجينيينالموقعينفإن%50منأقلالجديدةالجينيةالتراكيبنسبةتكونعندما•

.نفسهالصبغيعلىجينيا  مرتبطتان

.كاملبشكلمرتبطتينغيرالجينتينأنيعنيفهذا%0منأكبرالجديدةالجينيةالتراكيبنسبةتكونعندما•

Mapخريطةوحدةتعادلالتأشيبمن%1كلاصطلاح• unit: muفإن%20الجديدةالجينيةالتراكيبنسبةكانتإذاوبالتالي

20هوالجينيينالموقعينمابينالجينيةالمسافة muخرائطيةوحدة20أي.

قياسوحدةوهي:cMمورغانالسنتيوحدةاستخدامتمالفاكهةلذبابةالجينيةالخارطةعلىعملالذيمورغانللعالمتكريما  •

.الصبغيعلىجينتينبينالمسافةتحديدأجلمنتستعمل

عندماصوصا  وخالموقعينبينالحقيقيةالمسافةصحيحبشكلتعكسلاالمشاهدةالتأشيبنسبةأنالعلممع1cMتأشيب%1يكافئ•

.%10منأكبرموقعينبينالتأشيبنسبةيكون

20الخريطةعلىالمسافةتقدر%20تأشيبنسبةعندفمثلا  • mu21.2بـو cM



Crossing Overظاهرة العبور 



غيرصِبغيان؛القرينةالصِبغياتمنشفعلكلالمنصّفالانقسامأطوارنهايةفيالصِبغياتمننوعانالعبورظاهرةعنينتجأنيمكن

.نينالقريالصِبغيينبينالوراثيةالمعلوماتفيتبادلبينهماحصلRecombinantمأشوبانوصِبغيان،Non-Recombinantمأشوبين

ظاهرة العبورالصبغيات الناتجة عن



وتوزعهم عشوائي ( على صبغيين مختلفين)الموقعان الجنينيان مستقلان الانفصال المستقل



إذا كانت المسافة بينهما كبيرة linkage equilibriumتوازن ارتباطيو في حالة ( على صبغي واحد)الموقعان الجنينيان  



غير إذا كانت المسافة linkage disequilibrium (LD)اختلال توازن ارتباطيو في حالة ( على صبغي واحد)الموقعان الجنينيان  

كبيرة وغالباً ما يميل الأليلان للبقاء مع بعضهما

نسبهم قليلة أو معدومة





نشاء الخرائط الجينية ا 
Aالجينبينالمسافةكانتإذا• , Bتساويmu5

Cالجينبينالمسافة• , Bتساويmu10

,Aالجينبينوالمسافة• Cتساويmu15

,AالجينبينمتوضعةBالجينتكونأنيقتضيهذا• C.

أو

.الجيناتلهذهالدقيقالتوضعتحديدمنتمكنناأخرىجينإلىونحتاججينات3وجودحالفيصحالخريطتينكلا•





ال لائل المتعددة
.مائلةكبيرةبأحرفالبشريةالجيناتتُرمّزاصطلاح•

.(دمويةالالزمرجينباستثناء)الآخرعنأليلكللتميزعربيةأرقاموتعطىللجين،ماأليلوجودإلىالجينرمزبعد*تشير•

ADA*2وADA*1الأدينوزينأمينلنازعةالمرمزةالجين•

الوظيفةتعديلفييرةالصغالجزيئاتدورعلىدليل)الحمراءالكريةسطحعلىالمرتبطةالسكاريدقليلبسلسلةبينهافيماالدمويةالزمرتختلف•

.(Hالمستضد)Oالسكاريدقليلإنسانكليصطنع.(الظاهريوالنمط

ذاالسكاريدقليلليشكلHالمستضدإلىN-acetylgalactosamineزمرةيضيفالذيالغليكوزيلناقلةإنزيمABO*Aالأليليرمز•

.Aالنمط

ذاالسكاريدقليلليشكلHالمستضدإلىGalactoseزمرةيضيفالذيالغليكوزيلناقلةإنزيممنمغايرنوعإلىABO*Bالأليليرمز•

.Bالنمط

.حالهعلىOالنمطذوالسكاريدقليلويبقىHالمستضدفييؤثربروتينأيABO*Oالأليليرمزلا•

ABO*Oالأليلأماالنوكليوتيدات،منأزواجبأربعةبعضعنبعضهماABO*BوABO*AالأليلانيختلفDNAالـمستوىعلى•
.النوكليوتيداتمنزوجفينقصه

Genotypes Phenotypes

ABO*A/ABO*A ABO A

ABO*A/ABO*B ABO AB

ABO*A/ABO*O ABO A

ABO*B/ABO*B ABO B

ABO*B/ABO*O ABO B

ABO*O/ABO*O ABO O





 Autosomal Dominant Inheritanceالوراثة الجسدية السائدة

Humanخطأ36ص• Genetics:البشريةالوراثةHuman Inheritance.

.سائدةجسديةجيناتسببهاوراثيةحالة200حوالييوجد•

.مختلفةبتواتراتالسائدةالجسديةالاعتلالاتهذهتحدث•

.الجسمفيعضوأيفيتؤثرانويمكن•

.(بالجنسارتباطهااستبعاد)والإناثللذكورمتساويبشكلومتعاقبةأجيالعبرمصابونأفراديظهرالنمطهذافي•

.(سائدةلأنها)مصاببالضرورةوالديهأحدمصاب(أنثىأوذكر)ولدكل•

.مصابونأولادلديهمليسالمصابينغيرالآباء•

.مصابولدلهمايولدأنالنادرفمنماتزوجاإذاالمصابينغيرالفردان•



 Autosomal Recessive Inheritanceالوراثة الجسدية المتنحية

.الانسانجسمفيالأعضاءمنطيففيتؤثر•

.(متنحيةلأنها)الصنوينأوالمتماثلينالصبغيينمننفسهالموقعفيأليلينفيعيبعنتنجم•

.مصابينغيروالداهيكونمصابولدكل•

.(بالجنسارتباطهااستبعاد)والإناثالذكوربينالإصاباتعددفيفرقلايوجد•

.حتما  مصابينالأبوينكلاالأولاد،كلفيالإصابةظهورحالفي•

.(الخالأوالعمأولاد)أقاربلزواجابنلدىالإصابةتظهر•

.(......أريدكما)........الموتخطرالأقاربزواج•

.واحدةنسبشجرةعلىبالاعتمادالوراثةمنالنمطهذاتفسيريكفيلا•



 Autosomal Recessive Inheritanceالوراثة الجسدية المتنحية

.واحدةنسبشجرةعلىبالاعتمادالوراثةمنالنمطهذاتفسيريكفيلا•

مع(مصابحتما  )الألائلمتماثلفرديتزوجأنكبيراحتمالفهناكعاليا  المعيبالمتنحيالأليلتكراريةأوتواتريكونعندمالأنه•

.سائدةجسديةوراثةحالةمعالحالةهذهيخلطقدمما(مصابغير)الألائلمتخالففرد

.نفسهاالصفةيحملونعدةعائلاتمنالبياناتبجمعماصفةوراثةنمطتفحصمنلابد•





X (X-Linked inheritance)الوراثة المرتبطة بالصبغي الجنسي 

الصبغييحملونصفهاXالصبغييحملنصفهاالذكريةالأعراس•

.Yالثاني

.1:1ذكورونصفهمإناثالمواليدنصفستكوننظريا  •

.آبائهممنYالصبغيالذكوركليرث•

SRY(SexالجينYالصبغييحمل• determining region of

the Y chromosome)الموقعفيالمتوضعةYp11.3

.الخصىلتشكيلوالضرورية

,Xالصبغياتتتشاركلا• Yشدفعدةعدابينهافيماالصبغيةبالمواد

فيهايحدث(Pseudoautosomal)الكاذبةالجسديةالمناطقتسمى

خلاليقدقبشكلهجرتهماالتشابكهذاويؤمنوالعبورالتشابكعمليتي

.(الخليةبيولوجياكتاب)المنصفالانقسام

فيصحح)الكاذبغيرالجسديالقسمفيجينا  23نحوموقعتحديدتم•

.الذكورعلىالمقتصرةبالجيناتوتسمى(الكتاب

دتحديتمإذجيدبشكلمعروفةفهيXالصبغيعلىالموجدةالجيناتأما•

.(الكتابفيالجدول)اضطراباتفيهاتحدثجينا  285منأكثر

الظاهريالنمطظهورإلىيؤديXبالصبغيمرتبطسائدأليلوجودإن•

.النسبشجرةفيالإناثوالذكورلدىالأليلبهذاالمرتبط

.مصابةأمهتكونأنيجبمصابذكركل•

X-linkedتسمى• dominantأوX-linkedDominant



X (X-Linked inheritance)الوراثة المرتبطة بالصبغي الجنسي 

لأمالذكوركلأننلاحظفإنناXبالصبغيمرتبطمتنحيأليلوجودأما•

.مصابينسيكونونمصابة

.الإناثمعمقارنةالذكورمنالمصابينمعظم•

.الابنإلىالأبمنتنتقلأنلايمكن•

X-linkedتسمى• recessiveأوRecessive X-linked
لدىيظهرلاالظاهريالنمطأوالمرضفإنمصابالأبكانإذاأما•

.النسبشجرةفيالإناثأوالذكور



Environmental Influencesالتأ ثيرات البيئية 

أنيفضل)ةالبيئوالجينومبينللـتآثرنتيجةهوالحيالكائن•

.(لاجينيةعواملنقول

اللاجينيةالعوامل+الجينوم=الشخص•

.النمطذاهعنبالتعبيرلهتسمحوالبيئةيحددالجينيالنمط•

ةحراربدرجةيتأثرالهيمالاياأرنبفيالفراءلونمثال•

لأسوداالفراءفجين.الفراءهذهمنهاتنبتالتيالجلدمنطقة

.م33منأقلالحرارةدرجةتكونعندمانفسهاعنتعبر

فيتنموعندماأزرقيكونHydrangeaنباتزهرةلون•

.النباتسلنفقلويةتربةفيتنموعندماوورديا  حامضيةتربة

يئيةبلعواملالتراكميالمفعولهوالمستمرالشكليالتنوع•

.للتنوعقابلا  جينيا  نمطا  تفعلمتنوعة

ماأبعدىإلالشكليالنمطمدىزيادةمطلقا  البيئةتستطيعلا•

.الجينيالنمطفيلهمحددهو



Expressivityو التعابرية Penetranceالنفاذية 

ظاهرينمطفينفسهاعنالتعبيرعلىمعينةصفةعنمسؤولةالجيناتمنمجموعةأوماجينمقدرة:النفاذية•

.ماجينيلنمطالمتوقعالظاهريالنمطيظهرونالذينللأشخاصالمئويةالنسبة:النفاذية•

.المتوقعالظاهريالنمطعنيعبرمعينجينينمطيمتلكونالذينللأشخاصالمئويةالنسبة:أو

يالطبيعالنمطعن(العَنَش)الأصابععددزيادةإلىيؤديسائدأليلعلىالحاوي(Pp)الجينيالنمطلديهمشخصا  42فحصنا:مثال

(pp)الأصابععددزيادةلديهمشخصا  38فوجدناPolydactyly.

90%النفاذيةأي0.90=42÷38النفاذيةتكونلذلك

.مختلفةدرجاتبنفسهاعنتعبرأنانتفاذهارغممالجينيمكنحيثالمعني،الجينيللنمطالتعبيراختلافمدىفهيالتعابريةأما•

البعضعندوالقدمينأواليدينفيأوأكثروظيفيةكاملةأصابعستةالأشخاصبعضلدىيظهرأنممكنالعنشصفةعنفمثلا  •

.كاملغيربرعمأونتوءيظهرالآخر



شكرا  لاستماعكم


