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 الطفرات ومسبباتها انماط

تتراوح الطفرات في حجميا،  (.DNAفي المادة الوراثية؛ )في تسمسؿ أسس الػ دائـ بأنيا تغير  الطفرةيمكف تعريؼ 
يمكف ، أو أف يشمؿ قطعة كبيرة مف الصبغي، لذا DNAفقد يكوف التغير في أساس واحد مف الأسس المكونة لمػ 

ىما: طفرات عمى مستوى الصبغيات، وطفرات عمى مستوى المورثات تصنيؼ الطفرات ضمف مجموعتيف اثنتيف 
 )النكميوتيدات(.

 الطفرات عمى مستوى المورثات )النكميوتيدات(

غالباً إلى تعديؿ أو اضطراب الأمر الذي يفضي قد يحدث ىذا التغيير في المناطؽ المرمزة لتركيب سمسمة ببتيدية 
 ىذا التغيير في المناطؽ غير المرمزة لتركيب البروتيف.يحدث أف في وظيفة البروتيف الناتج، أو 

 أسباب حدوث الطفرات: 
(، مثؿ بعض المواد Mutagenicيمكف أف تحدث الطفرات مف خلاؿ التعرض لمعوامؿ المُطَفِرة )المطفرات 

الكيميائية كالممونات الصنعية والصباغات التي تضاؼ إلى الأطعمة، كذلؾ التدخيف أو التعرض للأشعة كالأشعة 
إلّا أفّ أغمب  .، لمعديد مف العوامؿ البيئية المحيطة و الداخمية  UV lightأو الأشعة فوؽ البنفسجية X-rayالسينية 

بوليميراز  DNA. فمف الممكف أف يقوـ أنزيـ الػ DNAثناء عممية تضاعؼ الػ أفي الطفرات تظير بشكؿ تمقائي 
 100,000,000بارتكاب خطأ ما أثناء اضافة النكميوتيدات إلى السمسمة النامية )وىذا يحدث بمعدؿ مرة كؿ  

 أساس(، غالباً ما يتـ إصلاحو بواسطة أنزيمات خاصة تدعى أنزيمات القطع الداخميّة )الإندونكميآز
endonuclease.ولكف في حاؿ لـ يتـ إصلاح الخطأ تظير الطفرات المختمفة .) 

 أنماط الطفرات المورثيّة:  

 :Substitution طفرات الاستبدال -1

 ىي الطفرات التي يتـ فييا استبداؿ أساس نكميوتيدي بآخر. و في ىذا السياؽ يمكف تمييز ثلاث حالات:

تغيير في الكودوف المرمز واستبدالو بكودوف آخر، وبالتالي يحصؿ تغيير في الحمض الأميني الذي يرمز لو ىذا  - أ
بالطفرات مغموطة المعنى الكودوف، الأمر الذي قد ينعكس عمى بنية ووظيفة البروتيف. يدعى ىذا النوع مف الطفرات 

(Missense mutation) ف الطفرات ىو : . ولعؿ أشير مثاؿ عمى ىذا النمط م 
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   GAGإذ تؤدي الطفرة إلى استبداؿ نكميوتيد التايميف بالأدنيف ) (:sickle cell anemia)فقر الدم المنجمي 
GTG مف السمسمة الببتيدية ويؤدي  6( مما يؤدي إلى استبداؿ حمض الفاليف بالحمض الأميني غموتاميف في الموقع

الناتج ينعكس عمى شكؿ الكرية الحمراء إذ يصبح شكميا منجميّاً، يعوؽ ىذا إلى تشوه في بنية بروتيف الييموغموبيف 
 . لجرياف الدموي في الأوعية الشكؿ وظيفة الكرية الحمراء و يعيؽ ا

 المعنى مغلوطة والطفرة المنجلً الدم فقر لحدوث الجزٌئً الأساس ٌبٌّن توضٌحً رسم

 

 الأميني ذاتو وبالتالي لا يحدث أي تغير في البروتيف الناتج.تغير الكودوف إلى كودوف يرمز إلى الحمض  -ب
 (silent mutationsبالطفرات الصامتة )يدعى ىذا النوع مف الطفرات 

.غالباً ما يكوف لمثؿ ىذا النمط مف الطفرات  "stop codons"تغير الكودوف المرمز إلى أحد كودونات التوقؼ  -ج
تأثيرات خطيرة عمى مستوى البروتيف الناتج إذ يمكف أف يتشكؿ بروتيف غير كامؿ وقصير وبالتالي يصبح يكوف 

  (Nonsense mutation) أو عديمة المعنى لا معنى لهاوظيفي. يدعى ىذا النمط مف الطفرات بالطفرات التي 
 

 ىي الطفرات التي يتـ فييا إدخاؿ أساس نكميوتيدي إضافي أو أكثر. : وInsertionطفرات الإدخال  -2
 ىي الطفرات التي يتـ فييا حذؼ أساس أو أكثرو : Deletion طفرات الحذف -3

عمى الحالات التي تؤدي الطفرة إلى تغير في أساس  Point mutationيُطمؽ مصطمح الطفرة النقطية  :ملاحظة
 والذي يمكف أف يكوف استبداؿ أو حذؼ أو إدخاؿ.  واحد فقطنكميوتيدي 

إف حذؼ أو إضافة أساس معيف إلى أحد الكودونات يمكف أف  :frameshift mutationطفرة إزاحة الإطار  -4
تحدث تعديلات في المورثة أو التسمسؿ المرمز وبالتالي لا تترجـ الشيفرة الوراثية بشكميا الصحيح، وغالباً ما 

قؼ، ويؤدي ذلؾ إلى إنتاج بروتيف مجتزأ و قصير غير وظيفي، أما إف كاف عدد النكميوتيدات يصادؼ كودوف التو 
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يفتو عمى حجـ ىذا فيذا يؤدي إلى تغير كبير في البروتيف الناتج ، تعتمد وظ 3المضافة ىو مف مضاعفات العدد 
 التغيير.

 

 

ٌُلخص أنماط الطفرات وٌشرح تأثٌرها على مستوى تو رسم  المرسال وسلسلة عدٌد الببتٌد الناتجة mRNAضٌحً 

 

 

 .والادخال الحذف طفرات لتأثٌرات توضٌحً مخطط
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 الطفرات الموروثة و المكتسبة:  

  germline mutations، أو طفرات الأعراس بالطفرات الموروثةتدعى الطفرات التي تورث مف أحد الأبويف 
و، وبالتالي فإفّ ىذا النمط مف ئبسبب وجودىا في أعراس أحد الأبويف أو أحد الأبويف يحمؿ الطفرة و أورثيا لأبنا

أثناء تشكؿ في الطفرات يصيب جميع خلايا الجسـ و يكوف موجوداً خلاؿ حياة الفرد. و في حاؿ حدثت طفرة 
  بالطفرة الجديدة.ىذه الطفرة تدعى لقاح )في البيضة الممقحة( فإف الأعراس، أو مباشرة بعد الإ

 (de novo mutation)  الطفؿ يحمؿ الطفرة في حيف لا يحمؿ أي مف أبويو ىذه الطفرة(. ويمكف أف تحدث(
 Acquired (or somatic) أو الطفرة الجسمية بالطفرة المكتسبةالطفرة خلاؿ حياة الفرد و بالتالي تدعى 

mutation رات بتأثير عوامؿ بيئية  كالتعرض للإشعاع و غيرىا مف العوامؿ المطفرة، يُحَرّض ىذا النمط مف الطف
خلاؿ عممية الانقساـ الخموي. وعمينا أف نتذكر  DNAأثناء تضاعؼ الػ في أو مف الممكف أف تحدث بنتيجة خطأ 

ر في الخلايا بأفّ الطفرات المكتسبة والتي تظير في الخلايا الجسمية، لا يمكف أف تورث إلى الأبناء، فيي تظي
الجسمية )الاجنسية(  وبالتالي فيي غالباً ما تشمؿ المورثات المتوضعة عمى الصبغيات الجسمية. ولا تورث إلى 
الذرية أما الطفرات الموروثة تكوف في أعراس أحد الأبويف وبالتالي تنقؿ إلى الذرية، قد تظير ىذه الطفرات فقط في 

 (.de novoالي تدعى بالجديدة )لقاح وبالتالأعراس أو مباشرة بعد الإ

 هل جميع الطفرات ضارة أم أنه هناك طفرات مفيدة؟

ليست جميع الطفرات ضارة، فيناؾ بعض الطفرات التي ليا يكوف ليا تأثير مفيد عمى الكائف الحامؿ ليا. مف 

 أمثمتيا: 

، التي Nylon Bacteria ايموفطفرة إزاحة الإطار التي لوحظت لدى أحد أنواع الجراثيـ والتي تدعى بجراثيـ الن
( القادر عمى حممية جزيئات النايموف مف Nylonaseتعيش في مكب النفايات إذ أدت ىذه الطفرة إلى إنتاج أنزيـ )

 يا عمى قيد الحياة.ئالنفايات والحصوؿ منيا عمى مصدر جديد لمطاقة لإبقا

فايات مف النايموف وبعيدة عف أف تكوف قادرة ومع أف ىذه الجراثيـ لا تحصؿ عمى كثير مف الطاقة مف تحطيـ الن
عمى ىضـ النايموف، فيي تحصؿ عمى ما يكفي مف الطاقة لمبقاء عمى قيد الحياة مف المصدر الغذائي الجديد، مما 

 يتيح ليا التكيؼ و العيش في بيئة جديدة. 

( وىي مادة كيميائية مرّة المذاؽ amygdalinأيضاً، ىناؾ أنواع برية مف شجر الموز تحوي بذورىا مادة ) أميغداليف 
وتتحوؿ إلى السيانيد الساـ داخؿ الجسـ. وبالتالي فإفّ أكؿ مثؿ تمؾ البذور يكوف قاتلًا . وقد اكتشفت بعض الأنواع 
البرية مف شجر الموز التي تحمؿ طفرة في المورثة المسؤولة عف إنتاج مادة أميغداليف والتي وبسبب تمؾ الطفرة لـ 

كثارىا تع د ىذه الأنواع مف الأشجار تنتج ىذه المادة المرّة القاتمة لمبشر، وعند اكتشاؼ ىذه الأنواع تمت زراعتيا وا 
 عمى الفور.
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 Chromosomes aberrationة الاضطرابات )الشذوذات( الصبغيّ 

  150كؿ أصؿ مف واحدة ولادة بمعدؿ تلاحظ الصبغية الاضطرابات أفّ  إلى العالميّة حصائياتالإ معظـ تُشير 
 العفويةات الإجياض مف %50 بنسبة تشاىد إذ أيضاً، الحمؿاف فقد و العقمي لتخمؼوتُعَدُّ أحد أسباب ا. حيّة ولادة
 الأشير التالية مف الحمؿ. في%  20 في و الأشير الثلاث الأولى مف الحمؿ في

 :هاة ظهور وآليّ  منشأ الشذوذات الصبغية 
يمكف أف تنشأ الشذوذات الصبغيّة عف أحد الأبويف أو عف كمييما معاً، وذلؾ بنتيجة حدوث اضطراب في عممية 

أثناء عممية تشكؿ النطاؼ أو البيوض. وقد تحدث في تشكؿ الأعراس سواء في الانقساـ المنصؼ الأوؿ أو الثاني 
 ؿ الأولى مف التشكؿ الجنيني.أثناء المراحفي ىذه الاضطرابات أيضاً، لمبيضة الممقحة وكذلؾ 

 ة حدوث الشذوذ الصبغي:آليّ  
 تعود آليّة حدوث الشذوذات الصبغية إلى إحدى الحادثتيف التاليتيف :

  Rearrangementحادثة إعادة ترتيب الصبغيات  -2و Nondisjunctionظاىرة عدـ انفصاؿ الصبغيات  -1 

 أنماط الشذوذات الصبغية: 
 Numericalعمى مستوييف اثنيف فإمّا أف تكوف عمى مستوى عدد الصبغيات ) تُلاحظ الشذوذات الصبغية

abnormality ،)أو أف تكوف عمى مستوى بنية ( الصبغي نفسوStructural abnormality.) 

 الاضطراب علي مستوى عدد الصبغيات:  -1

 :Aneuploidyاختلال الصيغة الصبغية   -

 الاضطرابات الصبغية انتشاراً ويشمؿ الحالات التالية: يُعَدُّ اختلاؿ الصيغة الصبغية مف أكثر

 45( ويكوف عدد الصبغيات بذلؾMonosomyفقداف لصبغي واحد، وتدعى ىذه الحالة بأحادي الصبغي ) -
 ( 2n-1= 45صبغياً )

صبغياً  47( ويكوف عدد الصبغيات بذلؾTrisomyزيادة صبغي واحد وتدعى ىذه الحالة بتثمث الصبغي ) -
(2n+1= 47)  
 48( ويكوف عدد الصبغيات بذلؾ Tetrasomyزيادة في صبغييف اثنيف وتدعى ىذه الحالة برباعي الصبغي ) -

 (.2n+2= 48صبغياً)

والتي  (Nondisjunctionظاهرة عدم الافتراق أو الانفصال الصبغي )تعود أسباب اختلاؿ الصيغة الصبغية إلى: 
أثناء الانقساـ الخموي المنصؼ أو المتساوي فيياجراف في الانفصاؿ عف تحدث بسبب فشؿ أحد الأزواج الصبغية 
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أثناء طور الصعود وبالتالي يبقى متضمناً داخؿ إحدى الخميتيف في معاً، أو بسبب تمكؤ أحد الصبغيات في اليجرة 
 البنتيف. بالنتيجة تحصؿ الخلايا البنات عمى عدد غير سوي مف الصبغيات 

تمثل الحالة السوٌة من انفصال الصبغٌات وسلوكها فً أثناء الانقسامٌن المنصفٌن الأول والثانً مع تبٌان  Aبغً. ظاهرة عدم الانفصال الص 

 ( بعد الالقاح.2nكٌفٌة الرجوع إلى الحالة مضاعفة الصٌغة الصبغٌة )

B  الصبغٌةتمثل حدوث حالة عدم الانفصال الصبغً أثناء الانقسام المنصف الأول، والتً تؤدي إلى نشوء اختلال فً الصٌغة Aneuploidy  ًف

أثناء فً تمثل حدوث حالة عدم الانفصال الصبغً  C (.Monosomy) أو أحادي الصبغً( Trisomy) البٌضة الملقحة ٌظهر بشكل تثلث صبغً

، Aالانقسام المنصف الثانً والتً تؤدي إلى تشكل أنماط من الأعراس بعضها ٌحمل العدد السوي من الصبغٌات وٌمثل الحالة السوٌة كما فً 
أو أحادي ( Trisomy) فً البٌضة الملقحة ٌظهر بشكل تثلث صبغً Aneuploidy الصبغٌةنشوء اختلال فً الصٌغة  وبعضها ٌؤدي إلى

 . وللتبسٌط رسم الزوج الصبغً المعنً بحادثة عدم الانفصال الصبغً. B فً كما ،(Monosomy) الصبغً

 

 الموزائٌكٌة حالة ظهور كٌفٌة ٌوضح تخطٌطً رسم

 الانفصال عدم لظاهرة كنتٌجة الملقحة البٌضة من اعتبارا  

تحدث هذه الظاهرة من عدم انفصال الصبغٌات  الصبغً.

الأولى من التشكل للبٌضة الملقحة وخلال المراحل 

الجنٌنً، الأمر الذي ٌؤدي إلى تشكل خطوط خلوٌة تكون 

أحدهما سوٌة أما الباقٌة فتمثل الحالات غٌر السوٌة من 

. وللتبسٌط رسم الزوج الصبغً المعنً لصبغًالاضطراب ا

 بحادثة عدم الانفصال الصبغً.
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. ولكف أولًا لنتعرؼ عمى معنى مصطمح ولنستعرض بعض الأمثمة الشائعة الخاصة باختلاؿ الصيغة الصبغية
: مجموعة مف الأعراض و السِمات التي تظير وتشاىد معاً في اضطراب تعريف المتلازمة بأنهامتلازمة، يمكف 

 معيف.

  متلازمة داونDown syndrome 

ويدعى ىذا الاضطراب بمتلازمة داوف نسبة إليو  1666نكميزي داوف عاـ أوؿ مف وصؼ ىذه المتلازمة الطبيب الإ 
( لدى الفرد. وىو مف 21. وىو اضطراب وراثي يحدث بسبب وجود صبغي واحد زائد )الصبغي رقـ 21أو بالتثمث 

غة شيوعاً. تحصؿ للإناث والذكور عمى حد سواء. وتكوف الصي القابمة لمحياةأكثر التثمثات الصبغية الجسمية 
 .  XY,+21,47و لذكر داوف   XX,+21,47الصبغية لأنثى داوف 

 11بيف المواليد الأحياء، تجيض أكثر مف نصؼ حموؿ التثمث  1/077إلى  1/077 تحدث ىذه المتلازمة بمعدؿ
عفوياً في المراحؿ المبكرة مف الحمؿ. يلاحظ ازدياد حدوث متلازمة داوف مع تقدـ عمر الأـ فمثلًا، أظيرت 

أـ في سف العشريف مف العمر ظيرت ولادة واحدة لمتلازمة داوف بينما يمكف أف تشاىد  1077سات أنو مف بيف الدرا
عاماً. مما يشير بوضوح إلى ارتفاع ممحوظ في نسبة  64الـولادة لأـ في سف  64ولادة واحدة لمتلازمة داوف مف بيف 

أبرز التفاسير المقترحة ليذه الظاىرة ىي: الفترة حدوث ىذه المتلازمة مع تقدـ الأميات في العمر. ولعؿ أحد 
لقاح، إذ يبدأ إنتاج الأعراس عند الإناث منذ المرحمة الطويمة التي تقضييا العروس الأنثوية بيف التشكؿ و الإ

تقريباً وبالتالي فيي معرضة لتأثير مجموعة  64نقساـ المنصؼ في سف البموغ وينتيي بسف الجنينية ويدخؿ في الإ
نقساـ لإة مف العوامؿ كبعض المواد الكيميائية أو الفيزيائية أو بعض الفيروسات، التي يمكف أف تؤثرعمى عممية اكبير 

 وتؤدي إلى تخريب خيوط المغزؿ وبالتالي حدوث ظاىرة عدـ الافتراؽ الصبغي. 

 ( عف طريؽ:04ويتـ التشخيص قبؿ الولادة )خصوصاً للأميات فوؽ 

 فحص الفافيتوبروتيف في مصؿ الأـ  .1
( . حيث يُعَدُّ الانخفاض في تركيز Human chorionic gonadotropin) HCGتقصي تركيز ىرموف  .2

 في مصؿ الأـ مشعراً يدؿ عمى وجود متلازمة داوف لدى الجنيف HCGالفافيتوبروتيف والارتفاع في تركيز ىرموف 
 التصوير بالأمواج فوؽ الصوتية. .3
 الأمينيوسي أو فحص زغابات المشيمة  بزؿ السائؿ .4

 الصفات و السمات العامة لمتلازمة داون:

 يتصؼ حممة ىذه المتلازمة بصفات مورفولوجية خاصة و مميزة منيا:

 jوجو مسطحk )شقوؽ جفنية متجية للأعمى )طية جمدية عمودية عمى أحد جانبي الأنؼlجمجمة مدورةm 
نقص تنسج السلامى  pيداف قصيرتاف وعريضتاف  oتشوىات قمبية  nدرجات متنوعة مف التأخر العقمي والنمو 
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مقاومة ضعيفة للأمراض ) أكثر  sفـ مفتوح ولساف متدلي  rنقص توتر عاـ  qالوسطى للإصبع الخامس 
 نتانات (عرضة للإصابة بالإ

 :الصبغي الاضطراب علي مستوى بنية -2

أثناء الانقساـ في يحدث الاضطراب البنيوي بنتيجة حدوث كسر أو كسور في بنية الصبغي والتي يمكف أف تحدث 
ومف الممكف أف تحدث ىذه الكسور في أي منطقة مف الصبغي، وتختمؼ آثارىا حسب نمط الاضطراب  المنصؼ.

 و مف صبغي لآخر وكذلؾ مف قطعة صبغية لأخرى.

 البنيوية الحالات الآتية:تشمل الاضطرابات الصبغية 

يمكف أف يحدث الحذؼ لأي مف الصبغيات، ويكوف وىو فقداف لجزء مف الصبغي. و  :deletionالحذف  -1
بحجوـ مختمفة، وغالباً ما يؤثر حجـ الجزء المفقود مف الصبغي والمورثات الموجودة فيو عمى النمط الظاىري لمفرد 

 يمكف تمييز نمطيف مف الحذوؼ : . ظيور اضطرابات خاصة  الذي غالباً ما يكوف غير سوي ويترافؽ مع

 )حدوث كسر واحد في نياية الصبغي وفقداف ىذا الجزء(.    terminal deletionsإما حذوؼ انتيائية 

)يحدث كسراف في ذراع الصبغي مع فقداف لمقطعة الناتجة والتحاـ   interstitial deletionsو حذوؼ بينيّة أ
 الأجزاء الصبغية(

إذ  cri du chat" syndrome" متلازمة مواء القطة وكمثاؿ عف الحذوؼ التي تشمؿ بنية الصبغي لدى الإنساف
 .   5يحدث حذؼ جزئي ضمف الذراع القصيرة لمصبغي رقـ 

 وىو وجود قطعة إضافية في بنية الصبغي  :duplicationالتضاعف  -2

يحدث كسراف في الصبغي يتبعو إدخاؿ لاحؽ ليذه القطعة ولكف بشكؿ  :inversionالانقلاب الصبغي  -3
 عكسي.

ويمكف تمييز نمطيف مف الانقلاب حسب موقع الانقلاب مف الجزيء المركزي: الانقلاب المحيط بالمركز 
(pericentric inversion( والانقلاب المجاور لممركز )paracentric inversion ) 

يحدث الانتقاؿ الصبغي بنتيجة تبادؿ القطع الصبغية بيف صبغييف اثنيف أو  : translocationالانتقال -4
أكثر.يمكف تمييز نمطيف ليذا النوع مف الاضطراب الصبغي ىما: الانتقاؿ المتبادؿ )يحدث بيف صبغييف مختمفيف( 

 .لمركزي فقط( والانتقاؿ الروبرتسوني )يحدث بيف الصبغيات الطرفية أو القرب طرفية الجزء ا

 مثال : 

 حذف انتهائي
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 chronicويؤدي لاحد انماط الموكيميا  2:99صبغي فيلادلفيا و هو انتقال متبادل بين الصبغي 
myelogenous leukemia 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

: يتشكؿ الصبغي الحمقي بنتيجة حدوث كسر عمى كؿ مف ذراعي  ring chromosomeالصبغي الحمقي  -5
 ف تمتحماف معاً بشكؿ حمقة، أما القطع الناتجة عف الكسر فتفقد.اف لزجتاالصبغي نفسو، فتتشكؿ بذلؾ نيايت

حيث يمكف لقطعة مف صبغي أف يتـ إدخاليا في مكاف ما ضمف صبغي آخر غير  insertionالإدخال:  -6
 صنو 


