
  
  
  
  
  
  


ا	��� درا�� � �� ا����ن و ذ�� ر�� ا���
��ت ا����+� ا�
را � ا�*()'� &% درا�� $��� ا�#�ل ا��!�ت ا�
را ��  %,-'  
� ا����ن��   .ا�
را � 

  

I – ا����ن ���  ص�
��ت درا�� ا�
را � 
 -��	
3 �2او	�ت &��ون      أآ-� .  ان ا����ن ��8 &�دة &6*)'� و ������ � '-,% ا�45� ��,-& (�� ��	
  ن ا�-=>;�ت ا�-

     (&��� ��  .رض< ا�-�
*A ا�#�ل ا��!�ت ا�
را �� �*) إ -  � %& %,-� � B-C+� �+'
Dة ا��3 ا��4�!� و ا�-�

ل �-) آ B	�B �()ي و �5F لن��	Gا     
   ����  . ب����� ����� ا�ح�����
ا��� � و ها ��
ل ����� ا�ا�-

 -C� �H�ص >+�
ي 5='� ا����ن  ��H*ة   ص�
ن   و ������ ا>-�ل   ا��*H��ت &%  زوج 23 : &�#,�                                                               %& M+
ع &6�

-B &% ا�*��4ت �;�ه)ة ا���5ب و  �,
ن  ا�*��*H� و ������  ا�+6�P  �;�ه)ة ا�&(�ج  C& ع
�    B�R' �& اSه  
  . &-� 'D)ح ص�
�� V� ا�*UC ��% ا��*H��ت 	� &)�!��   ا��T�!�ت


ر -  C-#�ل ا�&)اض ا�
را �� أ ���� �*��� �  .�+Y ا��را��ت >
ل ا���Cت ا�-)ض�� و ه,Sا �Vن درا�� ا�
را � ا�*()'� '�

ر-  �Z ���< �V  أ���
 ا�-C�B أورا ��  ا�Tآ� &% آ
���   '��3��V  Y  ا�
�دة &)اض -� �V ن��#� %� �R��� إم�-�   ) ��)ض3 �
  .دى ا�< �(
\ 5+#� و ��8 &)ض ورا � أ� ',
ن ا�-)ض &,�*� �  ا��C  و V� ه��3  
� ا����ن  إ���وره� و &% ��% ن ه��3 ا���
��ت �B�R درا�� ا�
را � � ��
   �+C�B شR)ات   :ه-�� أ�)�,2 �+< و��_B وF)ق � �#B ص�
�   �+C�B ا��م :  la biologie moleculaire و ا�C��ءة ا�a'2R��   le caryotype و ا�6)ا_P ا��*H��   Y�arbre genealogique ا�

 B�+C� ل و
��ت &% ا�ADN �'=6و �+C�B ا�+-M و ا�*��   .  و درا�� 
  

II –أ �+c&G����     &)اض ورا �� &)�*H*���� �D��ت ا�=	
     

     Rش B�+C� (*�' %& Y���را�� ا�
را �أ )ات ا�� ��*�م ا�D)ق ا�-d  %�*A ا�#�ل ا�C+�=ت ا�-�eو�� � %& %,-� U�< �'()*ا�
� ا�	��ل ا�>#� أ�*) ا	��ل آ-�  &)اضf��G ا���2R شR)ة ا���Y�< Y . ��� �-,% &% درا�� ا>-�ل ا�#�ل ه��3 ا�C+�=ت �

���+� g!� و ر&
ز &�
اd.   
   أول �-)ض ورا �&�cل   -1      

��دي f�� CFTR اGش�6ص و '�*V Y� اضD)ا��ت ���R �)آ�Y �)و��% �(�_� �'mucoviscidose�Y &)ض  (��   

ى ا�#�*� ا��
ا_��e' �-&jد'�& >+� �,�-� �F�6& اآ�(� >� ��� �#�� ا�-��ب اضD)ا��ت ه4-�� و ��!��� و �� Y*�� �-آ 

�
30
ن V� �% أBd &% ا�Sآ
ر و أ�+Y اGش�6ص ا�-���
ن '- �+_�� ����� و �*% شR)ة ا���Y ا����� ا�#�ل هSا ا�-)ض � .  
  a  - 3�ه� Y��    >+B شR)ة ا�
  b - ��C�
ر � ��_�ة أم &-� P*�(& ا�-)ض Bه %��  .  
  c – >+� ��
-C& ا ا�-)ضSه �V �-,C   اذا �+-l أن ا�-
ر � ا�-

 ���	� �H*ص         : 

   - P-�
'%   أآY ا��m� � را
  ا�
 II5  .و  II1   اآY ا��-P ا�
را � �Vm)اد -  

  d -  B�-Cا�III3 ) &�)وف�3 ���	  . S�� 3  ا��od ا>-�ل اص��
  .    ا�-)ض

��
   أ	
a  - اء
    هSا ا�-)ض '��Y ا�Sآ
ر و ا��Gث �+< ا��
b   - ��
    &��ب ر�� آ
ن أ�
'3 �+�-�% أذن ا�-
ر � ا�-�eو��II1 ا�

�
'% �آ��� ��) �Zه)ة   �Gا ���
دة 	
�C�� إ% ا�-)ض && ��V ف ( ذن(C� ��� 2&(�m  �'ر � ا���د
   )N  �6=ف ا�-

    
 

1         

�+� ا�
را � ا�*()'�       

 



 

  
   &�cل  �ن  G&)اض ورا �� -2     
 -   Y��'  ض(&   Sandhof< A#� و ��آ(Cو ا� ��رات ا��#+��ان ا�*�) &*,)ا و��ه
ر ا�##V ز ا���*� و��Rا� �+Rا� >+� .-)اء 

�%  هSا ا�-)ض s���   �'2ب أ����hexoaminidase A  ��*ا�6='� ا��� >+��3 �)اآ� ده
ن � s�   ا�-���
ناGش�6ص. . &-� '
 �
ن ���
-'5uات &%  ا
�   .  شR)ة ��Y ���_+�  &��ب ��f أV)اده� ��Sا ا�-)ض 1ا�
 �#�  و �*�% . ص���  �


ر � ��_�ة &)ض �( Recklinghausen &)ض -& 3�V �,C.   V� ا���Rز ا���*�  V Y*�' kystes� أورام �+< ش,B أآ��س ) 
 ���� �;�) أورام �+Rى ا�
�& >+� شR)ة ��Y ���_+� &��ب 2�*�% ا�
 �#� . آ-� �;�) أورام V� اG>(�ء و ا���,B ا��4-� . 

   .��f اV)اده� ��Sا ا�-)ض
  

    
 a – %�#� 
   >+B ا�
 b –Bه %��  %��C�� Sandhof &)ض   ا�-
ر � ا�-�eو�� �ة أم &_��    
 c –اد ا��(Vأن ا �-+�
ن�_+� ا�-���  %& B,� � را
   ���-)ض اGول ��) &����% ���-)ض ا���c� و ا��,8 صC�w اآY ا��-P ا�

 ��& %�!�+� �*����� �-F�Vو �  .  أ>-
 d – دا
�
& (;�� و �-<T� �-F�V l	2و�ل أ.  �-;) ا�P ا>�   :ص��� ا�B!D ا�-

   �Recklinghausen-)ض        + 
  �Sandhof-)ض        + 

 e –؟ >cد ذآ)ا أم أ�
�
-�ل اذا آ�ن ا�-<Gن �!8 ا
,�� Bه   
�ث F!)ةC� �� 3ن و أ��+#�& %�)ض أن ا�-
ر !�          

��
  أ	
a – �#� 
  . ا�-)ض '��Y ا�Sآ
ر و ا���ث �+< ا��
اء:1 ا�

  .            و	
د m� M+5ش�6ص ا�-����%         
                   l���� 4ا�*	 �H*ص >+� ��
-C& (�� ا�-)ض %�   . &���� و أ�
ه� �+�� أذن ا�-
ر � ا�-�eو�� 

 �#� 
  .��ث �+< ا��
اء  ا�-)ض '��Y ا�Sآ
ر و اu: 2    ا�
  .                  و	
د Vm� M+5)اد ا�-����% 

b   -#� 
�C�� إ �+�-�% � &����ن ر�� آ
ن أ�
'�-7 و  4ا�!)د'% : �1  ا�   )�s)&2 ��� ب ( ذن ا�-
 � ا�-V �-,C� هSا ا�-)ض &
  c -   ب �-)ض��& (�� ��3 &��ب �-)ض   Sandhofأ>-,� Recklinghausen   3�ورث &% أ� 
�V %� ا�+C�B ا�-�eول 

�C� ا���دي �3 ورث &% أ&3 ا��jو�-� أن ا�-
ر � ��_�ة Vا�-)ض  +�-�  ا�+C�B ا�-

�r  �C و  Recklinghausen ا�+C�B ا���_� ا�-�*Y �-)ض �R)&2 ب     ).ا�+C�B ا���دي (  ا�+C�B ا�-
 .  ا�+C�B ا���دي ا���_�  S  و  Sandhof ا�+C�B ا�-�eول �% &)ض  s و �)&2 ب

        
  
  

                         2               

          



  
  
II– ����Rت ا���H*���� �D*�(& اض(&G �+c&أ  


ر'�-1     ���  &)ض ا�

ر'� ���  شSوذا  �V�P+R ا��م و '�)ض ا�-��ب�-Bc ا�

� 'eدي ا�< ا�
�Vة و ذ�� Gن د&3d ي >�د
  �M'2� (D6 د&
Y�+� ت��
ا& B�P+R ا��م و ه� �)و��� %& B&��#) ا�< !'  

�. دورا ا�����  �V�P+R ا��م 
��ك ��V �'ر
���  �ن &% ا�

ر'� -��� A : �V %95 ر�#Vا %� �R��� ��!���Cا� %&   

 P+R    VIIIا��م ا�< ��&B ا�

ر'� -��� B : P+R#�ر ا��م ا��&B ا�Vا %� �R��� IX2ل &)آ
+C-� �'دور ���#C� �'ر
���   '���s ا�-���
ن ���


ي �+< ا�*)و��% ا�Sي '�
زه� C' .� اV)اد ��_+� �*�% ا�
 �#� ا����� ا���  .#�ل هSا ا�-)ض 
 a -  ح() '&%ة ا�#"! ه��   
 b - *اب
   ه) ا��(�) ا�5"6ول ,� ها ا�5%ض س��2 ام 0/#�. ؟ ,() ج
 c – ا ا�5%ض  . ح2د ا���8. ا�&#". ا���0) �(�(�) ا�5"6ول ,� ه
 d –  ش�6صm� � را
  n أو+CN�B ا�-�eول �% ا�-)ض و  �-c�B ا�H اوh ا��-A  B  C  E )  B :اآY ا��-P ا�-P ا�

-c�B ا�+C�B ا���دي �     
 e –5=ص� s�   . ا�2R ش*,� �2اوج �!�) ��� ا���Cت ا�--,�� و ا�

  
��
  أ	

a –  P#V ر

ر'� ���Y ا�Sآ���  . �=>~ ان ا�
  . ا�Sآ
ر ���
ا آ+�� &����% ��Sا ا�-)ض -   
-)ار ا�#�ل هSا ا�-)ض  ر�� زواج ا��Gث &% ��_=ت ا	�*��ت '=>~ ا-  �.  
b –  ان ا�!)د   E 3'

ر'� ر�� آ
ن ا�����B �C  وA  &��ب ����ل �+< ان ا�+C�B اا�-V �,C� ا�-)ض  &' �-& %�-�+�)h.(    
 c- ان ا�!)د �-� D 3�5و أ ��+� E ���Rا� �H*ا�� >+�
ل -C& �!3 ا���ه� �V �,C   .X &��ب TVن ا�+C�B ا�-
  d -را
   :  � �mش�6ص ا��-P ا�
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2-  %�&�  Dا�,��ح ا��4+� ا�-#�وم �!�
%�&�   و ه
ا���,B ا��4-�&)ض '��D Y ا�,��ح ا�-#�وم �!�

 %�&��V �V ز
� %� s���D . اSج ه=�   �C#%  ا�-)ض�'-,% 
%�&���_+�و�*�% ش�R ا���Y  . هSا  ا�!� ���  .ا�#�ل هSا ا�-)ض 

a- Y��   >+B شR)ة ا�
b- �C�  . هB ا�+C�B ا�-�eول �% ا�-)ض ��_� ام &


ا�� 	 B+�    
c- ت��&Gا M+5 ����ول ا�R% ا��% و ا���ءأ '*�ا�-���   

  .             ��Sا ا�-)ض ��� ا�2واج &% اV)اد �+�-�% 
d -و��e�-ر � ا�
�ول ��% ان ا�-Rت ا���D�& >+�-�دا �  ا

 8�R��� �D*�(& ا ا�-)ضSه %�.                      
e- ا�-)أة (;�� IV2  3��
دا 	�
&  


ع &% . &�)وف��) ���l هSا ا�' �-�  
  ) ا���Y&% 5=ل شR)ة ( ا�2واج 

�ى اص��� ا�-C�S�� Bا ا�-)ض& od��.  
 -��
   أ	

a- ~<أ ا�uر و ا
  .��ث �+< ا��
اء ن هSا ا�-)ض '��Y ا�Sآ
 -uر و ا
  .ا�-����%    ��ث  و	
د S+� M+5آ
�رون  - C��ه-� &��ب أ�
'% أ 	-�A اVG)اد ا�-����% '<.  

b- l�  ���� ا��+�� ص*H�أ�V� ور III 6  ����& . %& l ا�*
 %& l ور �#V  �'د��
ر � & B-C' ا�-)ض أ %�
 آ�ن ا�+C�B ا�-�eول �% ا�.&�� ص*+C+� B&�< �H�B ا�-�eول +V- �C�)ض &

  .)ض ��_� -ص�*l ه��3 ا�*�l و ������ +C��V�B ا�-�eول �% ا�أ�-� 
d- ول�Rا� �V ~<=� أ��
ن �3 ,' �&�  .ن ا�-)ض '��Y ا�*��ت Gj P#Vب ه
 ا�-��ب Vا
)ض��  ن ا�V M+6�3 ا�-����% و ا��+�-�%jذا آ��l اGم ه� ا�-���� Vإ&� أ -  Vا 
+Vلأ
-C& ا�-)ض %��+< ن ا�+C�B ا�-�eول  

2اوج اGو�+� �!��6& ���c2اوج ا��_s ا�� >+� ��+�< �-� ���	� �H*صw�C) ص�ان ذ�� � �-� 
 P*�(& �� و ������ +C��V�B ا�-�
�8 و �-� Rا�أ��� Y��' 3�uر و ا
��� ��jث �+< ا��
اء SVآRا� �H*ا�� >+�
ل -C& B�+Cن ا�X .  

e- ا�-)أة IV2     %& l ور ��V ����&أ ���	 �H*-� ص�ا��+ ��&X  ان(dGا �!+6& ��V ����C� و��� >�&+C+� B�B ا���دي ا�-
 
   .XnYان زو	�� �+�� و �-3D ا�
را � ه
  .XMXnو �-��D ا�
را � ه

     
              

III- ��*dا
�  ا�(Sوذات ا��*H�� و
       �V (�H� �D*�(-ا� ��H*وذات ا��S)ة >��ت &% ا����ده��ك ����  أو �      
-��+< ا� ( e� ا&)اض �V Y*�   ا��*H��ت و �

� ا�(�6 ا�-��ب�� .     ا��R-� و ا��#+� 

�د ا��*H��ت -1     � �V (�H� �D*�(& وذاتSش  
�د ا��*H��ت ا�=	���� ا�H- أ        � �V (�  
�د ا��*H��ت ا�+=	����DOWN&)ض � �V (�H� P*�(' ���
H�  �C� U�*�l ا��D'(6 ا��*H�� �+-��ب و	
د �-
دج زا_�  او ا�-

 �H*21&% ا��  �H*ا�� � =c� >-�'ا�-��ب و ���21 la trisomie  .ي '���� ا�-��ب�   �d&�:و�#+� ��Sا ا�-)ض �(Sوذ 	�
�') و '�'% �d�)ة و�#+� رأس &� (5T� ة و(��d Aه�ت  ��ص��

'�( دا5+��  و �(&�   .)ا�#+Y و ا�و��� ا�

                                                                                                                                                4             

 

 



�Z (�!' �V ا ا�-)ضSر ه
%95��H*م ا�!��ل ص�   &% ا���Cت ��
� �(,B ا&(�ج ا>21ا�2وج ��� ا ��ء ا��#��م ا�52ا�� %'
    ا��

  
  
  
  
 

  
  
  
 

 
 

���� -بRت ا���H*د ا���� �V (�H                                      ا�
  TURNER&)ض   + 

���� وا>�ا 	 ��H*'-+,% ص ��ا
�م �-
 ا��!�ت 44 و�'X�Y ا���ث ا�+���� و &% ا�)اض�d 3) ا�#�&� و ا��#� و 	� �H*ص 
 �'
��cا� ����Rر &)ض . ا�
�Z Y*� A	(' وTURNER  U�C� �2ا�����% ا ��ء ا��#��م ا�5Rا� %��H*اق ا��(Vم ا�� ا�< 

� ا���5ب �,
ن ���4 ����� s� �-& ���	 �H*ص >+�
ي C' � s�)& ن
��� وا>� و �,	 �H*44 ص���	� �H*ص     
       45   �H*44=    ص  ���	� �H*ص   +XO    

  
  

                                                              
       Klinfelter&)ض            + 

 ���	 �H*ص %� s��� 
  زا_�'��Y هSا ا�-)ض ا�Sآ
ر و ه
�'� �+-����%  ��Sا ا�(Sوذ ��Rن ا�6='� ا�
  -+�و �,

47 ��H*44(  ص ���	� �H*ص  +XXY. (   
���� ا�Sآ)'� Rع ا��!�ت ا��-
ل(�-Bc ا�)اضV 3� ا	F  


'� ) ا�#�&� cو ا�� ) %�'�c+� M�!F 
  )ا���ع ا�
رآ�% و �-

ن ,' ��  و ا��#� اذ �*#< ا��6��ن صH�)��ن آ-� ان ا�-

ر هSا ا�-)ض �Z (�!' و  �'
�
ا��ت ا�-�C&% ا� ����5  

����% ا ��ء ا��#��م ا�52ا�����مRا� %��H*اق ا��(Vا   
 %'
� �(,B ا&(�ج ا>� ا���� . 3� s�)& ن
,� �#�  

%����	 %��H*ص.   
  
  
  
  
  
  
  

        5 

 

 

 



  
  
                   
��� ا��*H��ت -2� �V(�H� �D*�(& وذاتSش  

  ض��ع ��Dd ص*H�� –    أ 
#V %� �R��� �H*وذ ا��S)ك >��ت &% ا����% ذ�� 5�ان 	2ء &% ا��*H��ت و &% اش�)ه� ض��ع ا�Sراع ا�#��) �+�*H� ه s��V 


اء ا�#P و ��Sا '�-< هSا& 3*)' ��
�ر ا�B!D ا�-��ب ص�' U�C� ة(R�Cى ا�
�& >+��#+� >�د و �(
ه�ت 	�-��  M+6�  
  .ح ا�#P �ا�(Sوذ ���

   ا��#�ل ا��*H�  ب 
�& ADd ت او��H*ل ص�#  .�� و ا�H*�� ��&�C��ت ا5)ى '�+g ا�&) ���

�� H*���� 14� 21'-,% ان '+�C ا>� ص*H��ت ا�2وج �Rه ��H*4-% ص   و ص*H��% 21-14 و �,
ن ا����H ا��*H�� آ�&+����� �

ازن21 و 14>)'% 
ع ����#�ل ا��*H� ا�-�   . و ��Sا '�-< هSا ا�

   

III- دة�
  ا&,����ت �(6�� ا�(Sوذ ا��*B*d �H ا�
  دوا�� ا�(6�� B*d ا�
�دي  -1      
     ����
ا��D ا�(6�� B*d ا�
�دي و '�V 2R� ا���Cت ا�� B�-Cا� ��� ��H*وذات ا��S)ا� %� M),ا� ����< %,-'  


\ 5+#� او شSوذ ص*H� او &)ض ورا �  -)
'% ا��Rب B!F &��ب ��=� g*� اذا.  
-  �H*وذ صS)� =&�< %'
 .اذا آ�ن ا>� ا��

- ' �&���21 ��� اذ ',
ن ا>-�ل ا��Rب B!F &��ب �c= � ا��*�R38 �Hوز �% اGم �% ��!�(& .  

  يF)ق ا�(6�� B*d ا�
�د -2    

آ)اV�� –        أ ,'��� B�-Cا� ��'��&   

 �
ق ا��
��� &% رصV ت�	
-��� ���� ا�)ص#� %,-�        
     �-Cآ�ت ا�(< ��Sو آ ��و ا�()ا> ��+,)ه�ت ا�
)  و �.B  ا�
     B�-Cم و ا�Gا >+� (D5 اي �d(Dا� \Sه B,)�    
  

�� -    ب��Rا� ���� ا�)ص#�  
� اد�5ل �;�م ��)ي ا��d=D &% ا�-�*B   &-� '-,% &% رؤ'�'      

 �'

ه�ت ا��4)��% و �-,% &% ا�6)�� ا�-*,( �+R+� �+&ش�     
 ��H*وذات ا��S)ا� f�*� �#Vا�-)ا   .  
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��� ا�)ص� ا�C-�+�  -   ت#�    
� اد�5ل �;�م '   �
  )اV�� و ����)ي �*) ا�* %D�lC &)اd*� ا�آ

 ���Cا� ��6)� ���
ا�Y و ���Rا� A�-	 %& B�-Cا� �;<=&   
  . ا�-C�B و ������ �(6�� ش�&FG B)اف  ا�(,+�� 

  
�� &% ا����R - ج���Dع dا   


�� &% ا���_B ا��+�� ��� &% ا�6='�    '� ا5��  ي او 
 ) B�-Cا� �+	  �'=5 (�*dا(& lC� %D*ا� (*� B5�
ا��D &�ص� ��  


  )اV�� و '� �4C��D'(5 ( ص*H�� �6='� ا�-C�B و �������  ا�آ
 ��H*وذات ا��S)ا� %� M),ا� .  

  

') ���ش�� ا������  -د�  ا�

� ا>� ص
رة ���Rز ا�' 
�) اش�� ����� ( )اد'�d B�-C+�  
  رص� ا����C ا�(,+�� �+-C�B و �-
ض�3 داB5 ا�)>� 


ء ا�< ه��3 ا�
��+� V� ا�ش�) R+ا� A�-'3B-C+� >ا�و�   
�-B ا� ��درا �� � ��V.  
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