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يوضح عدم الإنفصال لكرموسومى الوحدة ثنائية          . ١شكل رقم 
الكروموسوم فى المرحلة الإنفصالية الأولى مما يترتب عليه  وجود            

.جاميطات بها آروموسوم زائد وأخرى بها آروموسوم ناقص     
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التغيرات الكروموسومية الترآيبية تختلف عن التغيرات   
الكروموسومية العددية وهى تتكون من خلل فى ترآيب      

: آروموسوم واحد أو أآثر ، ومن الأمثلة على ذلك     
وهو دوران جزء من الكروموسوم   ( حالات الإنقلاب  -١

 inversions درجة   ١٨٠حول نفسه بزاوية مقدارها  
(part of a chromosome is turned 

around), .
  الكروموسوم الحلقي وفيه يأخذ الكروموسوم شكل        -٢

 rings (a chromosomeالترآيب الحلقي 
forms a ring structure),  .



وهى تعنى أن جزء من الكروموسوم  ( الإنتقالات الكروموسومية      -٣
 translocations (parts ofيصبح فى موضع خاطيء 

chromosomes in the wrong location).      والإنتقالات ،
أو  reciprocalالكروموسومية يمكن أن تكون متبادلة       

Robertsonian   فى حالة ،reciprocal translocation 
فإن قطع من آروموسومين غير متماثلين يحدث لها تبادل بينهما ،     

Robertsonianبينما فى حالة    translocation   فإن إثنان من
 2الكروموسومات ذات السنترمير القريب من الطرف         

acrocentric chromosomes    وهى الكروموسومات التى
يكون لها بالضرورة ذراع مفرد طويل عن باقي الكروموسومات        
 العادية الأخري ذات الأذرع الطويلة والقصيرة ، يحدث لها إندماج معا               

acrocentric، وال chromosomes    هى الكروموسومات
. ٢٢ ، ٢١ ، ١٥ ، ٢٤ ، ١٤ ، ١٣أرقام   



 فى حالة التغيرات الكروموسومية الترآيبية الشاذة المتوازنة                    -٤
فإن الشكل المترتب عليها يكون غير عادي ، بينما الشخص                       

 balancedالذى يحمل  إعادة ترتيب آروموسومي متوازن                 
rearrangement                 سوف يكون عادة ليس له أي تأثير

.ظاهري فيما عدا إمكانية الخصوبة الضعيفة والتكاثر                

  ٥٠٠ فى آل  ١تحدث التغيرات الكروموسومية الترآيبية بواقع              
شخص وهذا الخلل الترآيبي ربما يورث من الأباء إلى الأبناء ،                         

متوازنة     (ولذلك عندما تكون هناك تغيرات آروموسومية ترآيبية                       
وجدت فى الجنين أو فى الفرد فإن تحليل               ) أم غير متوازنة     

الهيئة الكروموسومية للأباء والأقارب الأخرون ربما يشير                            
.  إليها  



��g�¥�f@
٤���.�������B9���k¹א���¥Y@�&א�ØEC#א�W?>A��M��K8&א�ªאY
Tא�h��W�W<א��Upj��h
�Ð=�¹א���� ،� MEçY7��א�Ð=�ME�j�¹Y��א�Ð=�� ،�ME�j	j�¹Y�������k�� fA�¹� ME¥¹¹א��

����M�j�Wא��UoK>8¹א��¶Wא��Y�à�.�¹Y�. 
.htmlbickp.info/miscarriage/print/asklenorehttp://www. 

http://www.asklenore.info/miscarriage/print/bickp.html


��́ KC��[E��i���h��g�Y�K�K�K>������h@,�kא���M9D2א�MC�Tא�g��kA
��W�jא�
�Y�>��·��K�K>�xא��������KD�W?��·��h@,�kא���MEqjא���·��t��،�fB$א�MEAB
�k��

�¹� ،� KEoK?A��.9Dá�Y���� ¹��.CEC�� KD�W�� ��Y&א� ·j@�� K�WC
� i��� k��WC

����������·��l@ECEA�xא�LE�:A��gD&א�h��i�I��ØEC#א�W?>�K��^�Y&א�gEE?������´¥W��·j@

�h:�¹KE�j�jE�>�K������é�� M�KpxK�� e�X�� M����א& M�Ï7&א��K�¦u�BA�� MEpY&א�
�¹
��K¥א�אY�xא�א���ME8E�.��א&>M#K���א��7

����£K&א� k�� �א��jא¦· ¶W
��ME�j	j�¹Y@א�����h�j@א��� MEAB<�� NE-� ·j@�� �£K
�
�ªKD�xא� K�����ØEC#א� ¥j:¹א��oK?Aא���k� .�����fBç� �K�Tא� W��� ·j@�� K�WC<�

��LE�Y�� �£K
�� l�j	j�¹Y��chromosome 
rearrangement������h��·j@���£K
�loK?Aא���ªKD�xא�MqY��·I��٢٥��–�

٥٠٪�.



����� loK?Aא��� ªKD�xK�� MAoK<א�� V�¥K�� MAqRelevance 
of Family History��:

���i�I�� ¥Y@��� loK?A��ªKD��� KÓ��W�� M9�Y&א� ·j@�� K�WC

������������K�jA<&א�KCB9���lAE8>א���MAoK<א��V�¥K��kA
�µj8$א�Læ
�������h
� �Y@�� k:<�� K+¥� MAoK<א�� V�¥K��� ،� .�¹Zא�� MAoK
� h


�LE�Y�� �£K
�� £j�¹���l�j	j�¹Y������� �uoK<א�� k��)f@
٥� (��،
א��Y�G�א�>?lA�،�א�>?g�،�אªKD�x�א��loK?A��¹���j�א�tj£א�������������

��Ð=���MEqK��KDC��f��·��L����M�K��·j@��l�j	j�¹Y���Ð��
£K
º�.



�g�¥�f@
٥�.��LE�Ï���ME�K�&א�]oK8%א��YD;��lAoK
�V�¥K��Upj���l�j	j�¹Y�������N��¹�¢א�¸WC
�·K�� ¹Zא��MAoK<א��¸X��k��،�lAoK
�
���h��i��¹¦�N�K
¹�KEA?
�.>A���.pKD��������W��kא���M�¹Zא��M�Y"�k��Kqj8��¦¥K��lAoK<א��V�¥Kא���،�.EoK?A�����ªKD���KÓ

�����M	א¥£�،�jBCא��Y�G����K��£j�j�¹�loK?A������K�j	j�¹Y����M�¥¹Yp�N�K��.�¹Zא��u@��¶Wא��K�u����l�j	j�¹Y@א��µK?��xא��KC��	x��
 .�א�@j�¹Y	ME�j�אY�T«���¹א��=Ðא�
.htmlbickp.info/miscarriage/print/asklenorehttp://www. 

http://www.asklenore.info/miscarriage/print/bickp.html


�g�¥�µ¹W�١�:�א�Ð=א����tK��¥אY@���M�j�&א�M��Cא��Upj��ME�j	j�¹Y@א��FREQUENCY OF 
ABNORMALITY (%) ���loK?Aא���ªKD�xK��KD��u
¹�����.

Probability of 
survival to 

term
Live birthsStillbirthsSpontaneous 

abortion

Chromosome 
abnormality

50.5550All

0--7.5Trisomy 16

150.142.74.5Trisomy 13,18,21

750.150.40.3XXX , XXY , XYY

0-0.913.8All other trisomies

10.010.18.745,X

0-0.26.4Triploidy 3n

0--2.4Tetraploidy 4n

450.30.82.0
Structural 
Abnormalities



 PARENTALالتغيرات الوراثية غير العادية للآباء                  
GENETIC ABNORMALITIES :

نسبة حالات الشذوذ الكروموسومي التى تواجه الأزواج       
 RPL، معظم المرضى من الأباء       ٪ ٥ –  ٣هى من   

patients      الذين يواجههم الفقد المتكرر للأجنة والذين
توجد بهم آروموسومات غير عادية ليس بهم دليل طبيعي           

 thanعن المشكلة مقارنة بتاريخهم العائلي نفسه     
their history of RPL itself .  فالأزواج الذين

لديهم تاريخ عائلي للتغيرات الوراثية يجب أن يقدموا              
 geneticأنفسهم للإستشارات الوراثية    

counseling ) ٦شكل  . (
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Figure 6 - Normal Male Karyotype (46 XY) from husband’s blood sample
http://www.biology.iupui.edu/biocourses/N100H/ch11humgenetics.html

http://www.biology.iupui.edu/biocourses/N100H/ch11humgenetics.html


The normal human karyotype has 46 chromosomes.
• 23 derived from each parent 
• sex is determined by X and y chromosomes 
• Males are XY 
• Females are XX 
• The sex of an offspring is determined by the 

sex chromosome carried in the sperm 
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) اليمين(والهيئة الكروموسومية        ) اليسار ( أعراض مرض البله المغولي    . ٨شكل رقم   
. مكررا ثلاث مرات ٢١وبها يتضح وجود الكروموسوم رقم         

/Genetic_origins_of_Down_syndromewiki.org/wikipediahttp://en. 
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يوضح أعراض مرض البله المنغولي                 : ٩شكل رقم   
Trisomy 21 (Down Syndrome)      فى الأطفال  .
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Patou  (patouالإعاقة الوراثية الناتجة عن مرض         -٢
syndrome) : 

 على مولود بدون أعين وفم مشوه وورم تحت   ١٩٥٧ عام  باتوعثر
 خلقي فى     وإنشقاق  فى عدد أصابع اليدين وأحد الأرجل        وإزدياد الأنف

الشفة العليا وسقف الحلق بالإضافة إلى الصمم الكامل والأذن       
 الأعين أو صغرها ووجودها فى شكل حفرة       وإختفاء  المشوهة 

ووجود خط واحد فى آف اليد ، وتتصف هذه المواليد بصغر الحجم           
.  عند الولادة

  ١٣ رقم   الكروموسوم أن تلك الحالة ترجع إلى وجود  وإآتشف باتو 
فى حالة ثلاثية     ) فى الإنسان  D المجموعة    آروموسومات أحد(

Trisomic  .       وبالطبع فالأساس الوراثي لتلك الحالة المرضية
  إنفصال آروموسومى للكروموسوميتعلق بالآباء بسبب حدوث عدم  

.  عند تكوين الأم للبويضات  الإنقسام الميوزى     أثناء ١٣رقم 



    Edward الإعاقة الوراثية الناتجة عن مرض               -٣
 حالة شاذة تضم     ١٩٦٠إآتشف إدوارد وعدد من زملائه عام                

عددا من التشوهات الخلقية المميزة وذات أساس آروموسومي                     
 مكررا ثلاث مرات ، حيث يزن            ١٨هو وجود الكرموسوم رقم           

 جرام فى حين يزن المولود             ٢٢٠٠المولود فى المتوسط         
 آيلوجرام وغالبا ما يموت المولود فى                  ٣٫٥الطبيعي فى حدود        

 أسابيع فقط بعد الولادة ، ومع ما يلاحظ من                  ١٠متوسط عمر      
عدم قدرة المولود على النمو أو الزيادة فى الوزن فإنه فى                             
الحالات النادرة التى عاش فيها هذا الترآيب إلى عمر سنة فإن                     
الزيادة فى الوزن آانت ضئيلة بالنسبة للزيادة فى الوزن التى                      

.  يتسم بها الأطفال العاديين            



وبالإضافة إلى إنخفاض وزن المولود وفشله فى النمو فقد                      
لوحظ عددا من التشوهات الخلقية فى صمامات القلب وفى شكل                   
وموضع الأذن الخارجية ورخاوة فى أصابع الأيدي ووجود                           
أقواس على أطراف الأصابع يمكن تمييزها بعدسة مكبرة حيث                       

 أقواس على أطراف أصابع ذو هذا الترآيب                   ٣يوجد فى العادة      
  ٧٥٠٠ لكل    ١وتحدث هذه الظاهرة بمعدل         ) .  ١١شكل   ( الشاذ   

ولادة ، وتكرار مشاهدة مثل هذه الولادات التى تتصف بإنخفاض                            
وزن المولود إنخفاضا ملحوظا عند الولادة آان مرتبطا بزيادة                       

.  عمر الأم عند الولادة        
 يوضح شكل المولود والترآيب الكروموسومي                 ١١والشكل رقم      

  ١٨لهؤلاء المواليد والذى منه يتضح وجود الكرموسوم رقم                            
. مكررا ثلاث مرات    



يوضح أعراض مرض إدوارد    : ١١شكل رقم 
 Trisomy 18 (Edward Syndrome)
?id=27php.net/page.thefetushttp://www.

http://www.thefetus.net/page.php?id=27


يوضح الهيئة الكروموسومية لمرضي إدوارد          : ١٢شكل رقم 
.  ووجوده مكررا ثلاث مرات ١٨الناتج عن زيادة الكرموسوم رقم         

?id=27php.net/page.thefetushttp://www.

http://www.thefetus.net/page.php?id=27


 سنة عند الحمل لهو مكمن ٣٥إن زيادة عمر الأم لأآبر من   
الخطورة الشديدة فى إنتاج أجنة معاقة وراثيا من خلال إنتاج أجنة 

aneuploidبها آروموسومات مكررة ثلاث مرات 
embryos  آما يعتقد أن حالات التغيرات الكروموسومية ،

العددية هى السبب الرئيسي فى خفض معدل الخصوبة مع التقدم 
. فى العمر

وقد أوضحت الدراسات التى أجريت فى هذا الشأن بمراآز عالمية   
Center for Preimplantationمتخصصة مثل 

Genetic Diagnosis    من الأجنة الناتجة   ٪٦٢أن حوالي
عن أمهات متقدمة فى العمر آانوا معاقين بسبب التغيرات 

. aneuploidالكروموسومية العددية المعروفة بالـ  
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Trisomy 13 Trisomy 18 Trisomy 21 Maternal Age 

1:33000 1:17000 1:125015 - 19 

1:25000 1:14000 1:1400 20 - 24 

1:20000 1:11000 1:1100 25 - 29 

1:14000 1:7100 1:700 30 - 34 

1:4800 1:2400 1:20035 - 39 

1:1600 1:700 1:6040 - 44 
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