
كلية الزراعـة 

قسم الوراثة 

الوراثة والمجتمع 



ها بعض الأمراض في الإنسان وطريقة توارث



مرض التقزم ومرض ضمور العضلات الوراثي



الوراثيالتقزم مرض : أولا 



يفالجينهذاويوجدالجسميةالكروموسوماتعلىمحمولسائدواحدجينإلىالوراثيالتقزممرضيرجع

.الأليللهذاالمتماثلةللأفرادمميتيكونالجينهذاوتأثيرالنفاذوتامخليطةحالة

:التاليةبالصفاتالأقزامهؤلاءيتصف

والسيقانالأذرعقصر

والأرجلالأيديأصابعقصر

عاديينوالجذعالرأسحجم

سم۱۲۳إلىوالأنثىسم۱۳۲إلى(البلوغمرحلةفي)البالغالذكرطوليصل

العاديينالأفرادذكاءمدىفييكونالأقزامذكاء



ونمواستطالةيمنعالهيكليللغضروفعاديغيرcalcificationتكلسإلىالظاهرةلهذهالتكوينيالأساسيرجع

النفاذتامئدسالجينبالنسبةخليطالإنسانفيالنوعهذامنالقزميعتبرالوراثيةالناحيةومنوالسيقانالأذرععظام

للمرضىالتكوينالأساس



.متساويةبنسبةمتقزمةأفراديعطىعادىشخصمنالأقزامهؤلاءأحدزواجفإنذلكلو

ولقد نتج عن زيجات بهذا الشكل 

Dwarf52 Normal :40

ذلكيوضحالتاليالوراثيوالتحليل

(Dwarf)       (Normal) 

Aa      x aa 

40       :       52

.فقطالصدفةإلىيرجعقدأوالأقزامالمواليدفيأعلىموتنسبةإلى46:46وهيالمتوقعةالنسبةعنالانحرافويرجعأجيالثلاثةمدىعلىوذلك



؟؟تماماتفييخحتىالمجتمعفيالضارالجينهذانسبةستقلهلنتساءلهناومنالقادمة،للأجياللجيناتهجيدناقليعتبرلاالقزم

.الطفراتطريقعنجديدةبجيناتدائماتغذيالنسبةهذهأنلولافعلايحدثذلككانربما



الوراثيالعضلاتضمورمرض:ثانيا  



مور العضلات في حالة ض. ضمور العضلات عبارة عن مجموعة من الأمراض التي تسبب ضعف ا تدريجي ا في العضلات وفقدان لكتلتها

.البروتين المطلوب للتشكيل الصحيح  للعضلاتإنتاج الجينات المسئولة عن في يحدث طفرات 

اع ولا تظهر الأنو. تبدأ أعراض معظم الأنواع الشائعة في الطفولة، ومعظمها يصيب الأولاد. يوجد العديد من أنواع ضمور العضلات

.الأخرى حتى مرحلة البلوغ

.إلا أن الدواء والعلاج يساعدان في التعامل مع الأعراض وإبطاء مسار المرض. لا يوجد علاج لضمور العضلات

مقدمة



طبيعة توريث هذا المرض

هذاتوريثطبيعةلتحديدبذلتالتيالمحاولاتوجميعالعائليةالأمراضمنيعتبرالمرضهذاأنطويلةأزمنةمنذالمعروفمن

بينماائدسجينالمرضيسببالذيأنالحالاتبعضفيالنسبسجلاتدراسةبينتولقدالنجاح،منبسيطةدرجاتلاقتالمرض

.متنحيجينإلىالسجلاتبعضأشارت



لضعفباويتميزالجسم،فيالعضلاتأنواعجميعيصيبوراثيمرضهو

يبليصبسرعةيتطورثمالحوض،عضلاتمنتبدأالتيالعضلاتفي

مثومنمبكرا  الحركيةالأعاقةإلىيؤديماوهوالجسم،عضلاتجميع

منولادة۳500منواحدالإصابةمعدلويبلغالعمر،منتصففيالوفاة

الاناثيصيبماونادرا  الذكورتقريبا ،

 Duchenne muscular dystrophy( DMD)الضمور العضلي الدوشيني 



dystrophin-ديستروفينتسمىلمادةطبيعيغيرجينوجودفيويتركزمجهولالسبب عنالجينهذاوينتقلالعضلات،فيبروتينيةمادةوهي-

X-linkedالمتنحيةبالطريقةالجنسيالكروموسومطريق recessive inherited،زوجلوجودبالمرضيصابونمانادرا  الأناثأنيعنيماوهو

أنماكمرضى،ليكونوا-الذكورأطفالهالنصفالجينهذابنقلتقومانأحتماللديهاللمرضالحاملةالأمولكن،طبيعيأحدهماالكروموسوماتمن

ماوهو،بالمرضمصابينلديهاليسعائلةفيالحالةتحدثأنويمكن.للمرضحاملينليكونوا-بناتهالنصفالجينهذاتنقلأنأحتماليةهناك

newالوراثيةالجينيةبالطفرةيسمى mutation،السابقةالأجيالفيالمرضظهورعدماحتماليةهناكأنكما.

أسباب المرض 





Myotonic)مرض dystrophy (DM



ضمورأمراضمعظمثانيوهوشيوعا  واكثرهاالمزمنالوراثيالعضليالضمورانواعأحدهوالتوتريالعضليالضمورمرض

Duchenneمرضبعدالوراثيالعضلات muscular dystrophy،يتسبب.البلوغمرحلةفيبالظهورعلاماتهوتبدأ

تم.ارتخائهاةوصعوبالمُطولالعضلاتبعضانقباضالىاضافةالعاموالضعفالتدريجيالعضليةالكتلةفقدانفيالضمورالعضلي

علىضليالعالضعفيؤثرالاولالنمطففيمنهماكلفيهايؤثرالتيالعضلاتعلىاعتمادا  نمطينالىالعضليالضمورتصنيف

.والمرفقينالورك،الكتفين،العنقعضلاتعلىفيؤثرالثانيالنمطأما،والوجهالعنق،اليدين،الساقينعضلات

Myotonic)مرض dystrophy (DM



وينتقل من أحد الأبوين على شكل صفةبالضمور العضلي في الاصابة ۳وو الكروموسوم رقم  ۱9الكروموسوم رقم  الجيني في الخلل يتسبب 

باختلاف نمطه لمرض الضمور العضليجسدية سائدة مما يعني أن توافر نسخة واحدة من الجين كافية للاصابة به و وتختلف الجينات المُسببة 

:على النحو التالي 

.  وتظهر علاماته في مرحلة الطفولة ۱9على ذراع الكروموسوم الواقع  DMPKباختلال الجين يرتبط : الأول النمط 

.وتظهر علاماته في مرحلة البلوغ ۳الواقع على الكروموسوم  CNBPيرتبط باختلال الجين : الثاني النمط 

أسباب الضمور العضلي التوترى 



فسيولوجيا الضمور العضلي التوترى 

والعضلات الهيكلية الدماغ، بفقدان البروتينات اللازمة للاتصال الخلوي في القلب بالضمورالعضلي الجينية المرتبطة بالاصابة الطفرات تتسبب 

أعراض الضمور العضلي التوترى 

.  الكتلة العضلية فقدان -

. العام الضعف --

.صعوبة ارتخاء بعض العضلات بعد انقباضها --

.الانقباض المُطول لبعض العضلات --

.  اعتام العين --

.اختلال الاشارات الكهربائية التي تتحكم في نبض القلب --

. العقم --

.  الصلع المُبكر المرتبط بالاختلالات الهرمونية --



Myotonicمرضمنأشكالثلاثةالوراثيةالعواملتسبب dystrophyهما:

Myotonicمنالثلاثةالأشكالكل dystrophyللنيوكليتيداتالعاديغيرالتكرارفيالتوسعهوسببها.

1- DM1, also known as Steinert's disease 

2- DM2, also known as proximal myotonic myopathy (PROMM) 

3- Congenital myotonic dystrophy (CMyD)



DM1حالاتفي and CMyD

DMPK،non-codingلـالجينالمشفرةغيرالمناطقفيالتوسعيكون region of the DMPK gene (Dystrophia myotonica protein kinase)

.۱9رقمالكروموسومعلىالمحمول

DM1النوعمنالوراثيالعضلاتضمورمرض and CmyDثةالثلاللنيوكليتيداتعاديغيرتكراريتوسععنينتج

في موقع DM1 locus ۱۹Abnormal trinucleotide (CTG) repeat expansionعلى الكروموسوم رقم





.DM2فيبينما

theالتوسعيكون expansionلجينالمشفرةغيرالمناطقفيZNF9 (zinc finger protein9)

۳رقمالكروموسومعلىالمحمول

(CCTG)الأربعةالنيوكليوتيداتفيعاديغيرتكراريتوسععنDM2مرضينتج

Abnormal tetra nucleotide repeat expansion) CCTG)

DM2موقعفي locus۳رقمالكروموسومعلى.





املةالشالمتعددةالأعراضإلىيؤديمماالجيناتلهذهالمشفرةغيرالمناطقفييحدثالتكراريالتوسعمنكلأنهيوالحقيقة

contributingالمساهمالعاملهيRNAطفراتأنيفترضواأنإلىبالباحثينيؤديمماذلك،رغمجداوالمتماثلة factorفي

.الوراثيالعضلاتضمورمرض

Myotonicلمرضالإكلينيكيةالأعراضومن dystrophyبمرضالمتأثرينالأفرادأنهوDM1 and DM2الأعراضمدىبهميظهر

يوالتوالأرجلالأذرعفيالطوعيةالعضلاتوضعفالناعمة،العضلاتومشاكلالقدم،هبوطالعين،ماءالعضلات،وإهدارضعفيشمل

.المتأثرينالأفرادقبلمنالملحوظةالأولىالعلامةتكونالأنتميل



الجنينيةةالحركمنويخفضمتزايدة،تلقائيةإجهاضنسبةإلىيؤديفهوالحملأثناءللنساءإضافيةأخطارالوراثيالعضلاتضمورمرضيشكل

الـبالأببتأثرمقارنةCMyDبمصابطفلعندهاالأرجحعلىستكونDM1بالمتأثرةالأموالنزف،بالمشيمةالطفلاحتفاظإلىويؤديالحملأثناء

DM1

يتضحكماالعلياالشفةفيالمعكوس"V"shapedحرفشكلإلىالعضلاتتحولإلىيؤديمماللعضلاتضعفيظهرواCMyDبمرضالمصابينالأطفال

فيجيتدريبشكلالمحركةالوظيفةتتحسنالأطفال،فيعاليوفياتمعدلإلىيؤديمماالتنفسيةالوظيفةضعفمع(۳رقمشكل)للطفلالسابقةالصورةمن

ياتهم،حفيلاحقاالوراثيالعضلاتضمورالمرضالإكلينيكيةالأعراضبهمتتطورسوفحالأيةوعلىالمشي،علىقادرينعادةويكونواالأحياءالأطفال

.الأفرادهؤلاءمن٪60-50فيموجوديكونالعقليالتأخر



الخلاصة

وتأثيرذالنفاوتامخليطةحالةفيالجينهذاويوجدالجسميةالكروموسوماتعلىمحمولسائدواحدجينيسببهالوراثيالتقزممرضأن

الجينهذاسبةنستقلكانتوربماالقادمة،للأجياللجيناتهجيدناقليعتبرلاالقزموأن.الأليللهذاالمتماثلةللأفرادمميتيكونالجينهذا

التقزمبمرضةوالإصابالطفرات،طريقعنجديدةبجيناتدائماتغذيالنسبةهذهأنلولاتماما،يختفيحتىتدريجياتقلالمجتمعفيالضار

ابينمصأطفالولادةفرصةوتزدادالتلقائيةالطفراتحدوثمعدليزدادالأبعمرمنالفترةهذهفيلأنهالأبعمربزيادةمرتبطةتكون

.التلقائيةالطفراتحدوثفرصةزيادةالأبعمربزيادةيرتبطحيثالتقزم،بمرض



عيةالطوالعضلاتفيوإهدارمتقدمضعفالمرضهذاخصائصتتضمن.سائدجسميوراثيخللعنعبارةهوالعضلاتضمورمرض

الأعضاءعلىأثيرالتإلىبالإضافةوالتنفسالبلعمثلالتلقائيةالعضلاتأنشطةعلىكذلكويؤثروالأرجل،والأذرعوالرقبةوالوجهللعين

Myotonicمنالثلاثةالأشكال.والمرارةوالسفليالعلياالهضميةالمناطقمثلالداخلية dystrophyالتكرارفيالتوسعهوسببها

تلقائيةجهاضإنسبةإلىيؤديفهوالحملأثناءللنساءإضافيةأخطارالوراثيالعضلاتضمورمرضيشكل.للنيوكليوتيداتالعاديغير

تحولإلىيؤديمماللعضلاتضعفيظهرواCMyDبمرضالمصابينالأطفال.الحملأثناءالجنينيةالحركةمنويخفضمتزايدة،

فيعاليوفياتمعدلإلىيؤديمماالتنفسيةالوظيفةفيوخللالعلياالشفةفيالمعكوس"V"shapedحرفشكلإلىالعضلات

.الأطفال



DM1النوعمنالوراثيالعضلاتضمورمرض and CmyDالثلاثةللنيوكليوتيداتعاديغيرتكراريتوسععنينتج

(CTG)موقعفيDM1 locusمرضينتج.۱9رقمالكروموسومعلىDM2فيعاديغيرتكراريتوسععن

DM2موقعفيCCTGالأربعةالنيوكليوتيدات locusيتركهالذيالمتوسط)الوراثيةوالموائمة.۳رقمالكروموسومعلى

.منخفضةعادةتكونالأمراضبهذهالمصابينللأفراد(القادمةللأجيالجيناتهمنالفرد




