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اللاجنسيةحالة الصبغيات

Downالمنغولية أو مرض 

عقليتأخر➢

القامةقصر➢

مميزةتقاسيمذووجه➢

عرضيةوحيدةطيةوجودمعقصيرةبأصابعيدين➢

(...الأمعاءالأوعية،القلب،)داخليةتشوھات➢



الخريطة الصبغية لشخص منغولي



13ثلاثي الصبغي 

غياب الفاصل البيمنخري➢

شفة علوية مفتوحة➢
.سداسي الأصابع➢

اللاجنسيةحالة الصبغيات

الخريطة الصبغية لشخص

13مصاب  بثلاثي الصبغي



التفسیر الصبغي



الجنسيةحالة الصبغيات

Turnerمرض 

Dr.Henryإلىالاسمنسب Turner1938سنةالشذوذلهذاوصفأولأعطىالذي

.

بTurnerبشذوذالمصابيتميز

القامةقصر✓

العقموالثانويةالجنسيةالصفاتنموعدم✓

.غائبانأوضامرانمبيضان✓

.الشذوذبهذالمصابصبغيةخريطةالتاليةالوثيقةتمثل



Turnerالخريطة الصبغية لشخص مصاب بمرض 



Turnerالتفسیر الصبغي لمرض 

انقسام اختزالي

إخصاب



Klinefelter مرض

Dr.Harryإلىنسبة Klinefelterسنةالشذوذهذالأعراضوصفأولأعطىالذي

1942

:بKlinefelterبشذوذالمصابيتميز

ذكريمظهر➢

صغيرتانخصيتان➢

بالعقموالمنويةالحيوناتتشكلعدم➢

للثديينخفيفنمووالوركيناتساع➢

الشذوذبهذالمصابصبغيةخريطةالتاليةالوثيقةتمثل

الجنسيةحالة الصبغيات



الخريطة الصبغية لشخص مصاب بمرض 

Klinefelter 



Klinefelterالتفسیر الصبغي لمرض 



XXXثلاثي الصبغي 

مظهر أنثوي➢

خصوبة محدودة➢

تأخر عقلي طفيف➢

الجنسيةحالة الصبغيات

الخريطة الصبغية لشخص مصاب بمرض

XXXثلاثي الصبغي 

أعراض المرض



XXXالتفسیر الصبغي لثلاثي الصبغي 



.

عاديرجوليمظهر➢

والجريمةالعدوانيةإلىميول➢

عنديلاحظوأحيانا.عاديةوخصوبة➢

التعلمفيصعوبةالأطفال

الجنسيةحالة الصبغيات

XYYمرض ثلاثي الصبغي 

أعراض المرض

الخريطة الصبغية لشخص مصاب بمرض

XXYثلاثي الصبغي 



XYYالتفسیر الصبغي ثلاثي الصبغي



دراسة بعض أمثلة الشذوذ الصبغي البنيوي



صبغيةضياع قطع 

الشذوذات عن فقدان جزء من أحد ذهتنتج ھ

الصبغيات، ويؤدي ذلك حتما إلى الإصابة 

بتشوھات  عقلية أو جسدية أو ھما معا



مواء القطة

عالذرامنالقطعةضياعفييتجلىبنيويصبغيشذوذعنناتجمرض

:منالشذوذهذابالمصابونيعاني.5الصبغيالزوجنموذجيأحدمنالقصير

حادعقليتأخر✓

الطفليصدرحيثالحنجرة،مستوىعلىخاصةجسميةاتتشوه✓

مواء”بالمرضهذايسمىهذالالقطة،مواءيشبهصوتاالمصاب

."القطة



ةالخريطة الصبغية لشخص مصاب بمرض مواء القط



الانتقال الصبغي

بغياتبصولحمهامنهاقطعأوصبغياتانتقالفيالشذوذاتذهھتتمثل

.أخرى

خاصالأشأنأيمتوازن،الأحيانمنكثيرفيالصبغيالانتقالويكون

أيتنقصهالابحيثكاملةالوراثيةذخيرتهمالشذوذهذابالمصابون

ي،الخارجللمظهربالنسبةتماماعاديونأشخاصفهموبالتاليمورثة

ةصبغيبشذوذاتمصابونعاديينغيرأطفالينجبواأنيمكنلكن

.عدديةأوبنيوية



مختلف حالات الانتقال الصبغي



14والتحامه بصبغي من الزوج 21مثال انتقال صبغي من الزوج 



نلأعاديخارجيهربمظالشذوذهذابالمصابونالأشخاصيتميز

21،14ھجيناصبغياتتضمنأنهارغمكاملة،الصبغيةهمخريطت

فيتتسببعادية،غيرأمشاجاينتجونقدالأشخاصهؤلاءأنإلا

21يالصبغثلاثي)كالمنغوليةبشذوذاتمصابينأبناءإنجاب

.(المقنع



تشخيص قبل الولادة للشذوذ الصبغي



مفهوم التشخيص قبل الولادة للشذوذ الصبغي

الكشف عن بعض حالات الشذوذ الصبغي عند الجنين أو الحميل



دواعي إجراء التشخيص قبل الولادي

.يصبغشذوذأوخلقيبتشوهمصابطفلإنجابللأبوينسبقإذا✓

.وازنمتصبغيانتقالمثلصبغي،بشذوذمصاباالأبوينأحدكانإذا✓

خلفلإنجابكبيراحتماللوجودسنة40الحاملالأمعمرتجاوزإذا✓

.صبغيثلاثي



أهم الوسائل المعتمدة في هذا التشخيص



يعطيEchographieصوتيةفوقموجاتمسجلبواسطةالجنينمعاينة✓

صغيرةشاشةعلىصورة

جهاز تسلط موجات فوق صوتية  غير ضارة على الحميل، ثم تلتقط هذه الموجات بعد انعكاسها من طرف

.يسجلها ويحولها لصور للحميل تظهر على شاشة صغيرة



Embryoscopie: تقنية الرصد الجنيني

صورأخذیمكنالرحم،عنقعبریدخلعدسينظامبواسطة

تشوھاتللالمبكرالتشخیصمنیمكنالذيالشيءللجنین،واضحة

.الصبغیةالشذوذاتلبعضالمرافقةالعضویة



Amniocentèse تقنية

السائلمنقليليأخذحيثالحمل،من17الأسبوعفييجرىاختبارھو

ائلالسبهذاالعالقةالخلايامنوانطلاقاالحميل،داخلهيطفوالذيالسلوي

لصبغيةاالشذوذاتعنالكشفمنتمكنالتيللجنينالصبغيةالخريطةتنجز

.المحتملة



Choriocentèse تقنية

منلایاخأخذ)الحمیلیةالأنسجةمنعیناتاقتطاعیتمملقاطبواسطة

لیلھاتحوصبغیةخریطةإنجازقصد(للحمیلالخارجيالغشاءغدد

.صبغيشذوذأيمنخلوھامنللتأكد






