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 اِتسبْ :ِبدح غفىر وِطفرادّٔىرج اخبثخ 

 شؼجخ اٌىراثخ واٌهٕذضخ اٌىراثيخ/الفرقة الثالثة

 :  الاوي اٌطؤايأخبثخ 

 -1 اٌخبغئ الاصلاذ ِيىبٔيىيخ في الاتيخ اٌجروتيٕبد ٌظهىر اٌصسير اٌترتيت ِبهى -1
Muts    2- MutL  3- MutH  

 ،   1،2،3 - أ
  Tautomeric shiftثؼذ اٌتسىي اٌترادفي ٌلادٔييٓ  -2

   A-Cيرتجػ  -ج   

 اٌطفرح اٌتي تغير ٔيىوٍيىتيذح وازذح في اٌذٔب  -3

 تغير إٌيىٍيىتيذح في اٌرٔب وثبٌتبٌي يتغير اٌىذوْ     -ة  

 يسذد اٌتتبثغ إٌيىوٍيىتيذي ٌٍرٔب اٌرضىي ثٕبءا ػٍي  -4

 اٌتتبثغ في اٌذٔب     -ة  

 ف في تتبثغ اٌذٔب غفرح الاغبر اٌتي يٕتح ػٕهب ادخبي شفرح ول -5

 اٌجروتيٓ إٌبتح ضىف يىىْ لصيرا وغير فؼبي   -ج 

 فمذ ٔيىوٍيىتيذح اثٕبء تىبثر اٌذٔب يٕتح ػٓ رٌه  -6

 الازّبض الاِيٕيخ اٌتي تٍي اٌفمذ تىىْ غير صسيسخ    -ج   

 ػٕذِب يتغير خسئ اٌذٔب  -7

 يشفر خسئ اٌذٔب اٌي ثروتيٓ ِختٍف -د  
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 ِبهى ازطٓ وصف ٌٍطفرح  -8

 تغير في تتبثغ اٌذٔب        -ة   

 زبٌخ (XXY,XXXY,XXXXY)اٌترويت اٌىروِىضىِي  -9
 وٍيٕفٍتر     - أ

 يطٍك فمذ لّخ وروِىضىَ اوص  -10
 هشبشخ وروِىضىَ اوص      - أ

 ثــ (XXX,XXXX,XXXXX)يطّي اٌترويت الاتي  -11
 الأثي اٌفبئمخ    - أ

 يطّي  XO+زوج وروِىضىِي خطّي   22  -12
 ػرض ترٔر   - أ

  15ٓ ِدّىػخ ِٓ اٌديٕبد اٌّىخىدح ػٍي اٌىروِىضىَ رلُ ػرض يٕتح ػ -13
 أدً ِبْ    - أ

  11اٌىروِىضىَ  يػرض وارثي يٕتح ِٓ زيٓ غبفر يىخذ ػٍ -14

  الأيّيب إٌّدٍيخ    -ج

 :  اٌثبٔي اٌطؤايأخبثخ 

 Huntington's 4ػرض وراثي يٕتح ػٓ خيٓ ضبئذ يىخذ ػٍي اٌىروِىضىَ   -1

disease 
 PKU 12ِرض وراثي يتطجت فيه خيٓ ِتٕسي يىخذ ػٍي اٌىروِىضىَ  -2
 which seven genes  on chromosome 15 (qيٕتح ػرض ثرادر ويٍي ِٓ  -3

13) are deleted or unexpressed–11 
     الأيّيب إٌّدٍيخ 11ِرض وراثي يىخذ اٌديٓ اٌخبص ثه ػٍي اٌىروِىضىَ رلُ  -4
  15يىخذ ػٍي اٌىروِىضىَ رلُ  sachs-Tayاٌديٓ اٌّطؤي ػٓ ػرض  -5
 trisomy يطّي  21ارا ازتىي فرد ِب ػٍي وروِىضىَ زيبدح وخبصخ اٌسوج  -6
  تفبدي اٌؼيىة اٌىراثيخ اٌّستٍّخ في إٌطًِبفبئذح الاضتشبرح اٌىراثيخ لجً اٌسواج  -7
خلايب ػيٕخ ِٓ -ػيٕخ فٍفص-اٌطبئً الاِيٕىضيِبهي اٌطرق اٌّتجؼخ في تسذيذ اٌؼيىة اٌىراثيخ  -8

 اٌّىخبد اٌفىق صىتيخ-الاثىيٓ

 اٌصؼجخ اٌتي ٌُ يىتشف ٌهب دواء زتي الاْػلاج ثؼط لاِراض  في اٌديٕي اٌؼلاج يطتخذَ -9
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 :  اٌثبٌث اٌطؤايأخبثخ 

تعيف ِدّىػخ ِيثيً اٌي الاديٕيٓ ػٕذ اٌتتبثغ   Dam methylasesأسيّبد  -1

GATC (√ )  
 Mut m  (X )في وخىد  MutHيٕشػ اٌجروتيٓ  -2
 Rnases   (X )فبئذح اٌّيثٍخ زّبيخ خيىغ اٌذٔب ِٓ اٌّهبخّخ ِٓ أسيّبد  -3
 (  √)    في اوٌيخ إٌىاح MutSفي زميميخ الأىيخ ِغ  MSHيتطبوي فؼً  -4
_ الاٌىٍخ ، الاوطذح ،الاشؼبع  –ِٓ اضجبة تٍف اٌذٔب اٌتسًٍ اٌّبئي ،ٔسع ِدّىػخ الاِيٓ  -5

 (  √)    ِشبثهبد اٌمىاػذ ،اٌّىاد اٌّخٍجيخ
ػٍي تسٍيً اٌراثطخ اٌدٍيىىضيذيخ ثيٓ اٌمبػذح واٌطىر في  glycosylasesتؼًّ أسيّبد  -6

 (  √)   خيىغ اٌذٔب
 (  √)   في الاضتئصبي إٌيىوٍيىتيذي  UvrA,B,C,Dتطتخذَ اٌجروتيٕبد الاتيخ  -7
 (  √)    (ِىبْ اٌعرر في اٌذٔب)ػٍي اٌتٍف  UvrA,Bتتؼرف اٌجروتيٕبد  -8
 (  √)   ػٍي فه اٌرواثػ اٌهيذروخٕيخ زىي الارتجبغ اٌخبغئ UvrBيؼًّ اٌجروتيٓ  -9

10- Transposons  اٌىروِىضىَ ػٍي اخر اٌي ِىبْ ِٓ تٕتمً وراثيخ ػٕبصر 

 (  √)   فيهب تمغ اٌتي اٌديٕبد غفىر في ِتطججتب

 : اٌراثغ اٌطؤايأخبثخ 

 اٌّطفراد ِٓ زيث أىاػهب ، ِغ رور اِثٍخ وٍّب اِىٓ –اٌطفراد  -1

 الموجودة في كروموسومات كائن ما   تغير يحذث في المعلومات الجينية  : Mutationاٌطفرح

 مسببات الطفرة 

1- Tautomerism 

2- Depurination 

3- Deamination 

4- Base Analogs  

 الطفرة النقطية 

1- Transition 

2- Transversion 
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 الطفرات النقطية 

1- Silent mutation 

2- Missense mutation 

3- Nonsense mutation 

Frame shift mutations  

Addition- Deletion of one nucleotide  

Types of mutations 

Frame shift -Deletion -Insertion -Substitution 

The causes of mutations 

1. DNA fails to copy accurately 

2. External influences can create mutations 

  

 الاشؼخ اٌّؤيٕخ وغير اٌّؤيٕخ -2

 أِثٍخ -اٌىبئٓ اٌّطتخذَ-اٌطىي اٌّىخيوخه اٌّمبرٔخ: -

3- Mismatch repair and trans lesion repair   



                                                                                                                 

 محمود مختار . حسن سيذ أحمذ شريف      د/ د.أ            5

 

  



                                                                                                                 

 محمود مختار . حسن سيذ أحمذ شريف      د/ د.أ            6

 

 

 

 

 اٌتغيراد اٌىروِىضىِيخ اٌترويجيخ  –الأسرافبد اٌىروِىضىِيخ اٌؼذديخ  -4

Aneuploidy )Monosomic, Trisomy, tetrasomic, nullosomic…( 

Inversion- translocation-Deletion-ring chromosome  

 غرق اٌىشف ػٓ الاِراض اٌىراثيخ -5

 الموجات فوق صوتية-عينة فلفس-السائل الامينوسي

 : اٌطؤاي اٌخبِصأخبثخ 

 ِيثيٍخ اٌذٔب اثٕبء ػٍّيخ الاصلاذ ٌٍذٔب اٌتبٌف   -1

 ٌسّبيخ اٌخيىغ اٌّفردح ِٓ اٌّهبخّخ ثبٔسيّبد هذَ اٌذٔب-
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 يتطجت اٌتسىي اٌترادفي ٌٍدسئ في الارتجبغ اٌخبغئ ٌٍمىاػذ إٌيتروخيٕيخ  -2

 زيث تتغير اٌّدبِيغ الارتجبغيخ اٌّىخىدح ػٍي اٌّروت وثبٌتبٌي تتىىْ رواثػ ويّيبئيخ خذيذح-

 يٕتح ػٓ اٌهيذرووطيً إٌشػ  وطىر في اٌذٔب  -3

  ػجبرح ػٓ شك زر ِثبر يتسرن في اي اتدبح ِتطججب في تٍف اٌذٔب-

 تتغير لراءح الاغبر ػٕذ فمذ ٔيىوٍيىتيذح ِٓ تتبثغ اٌذٔب -4

 زيث يتغير ترتيت اٌثلاثيبد ِٓ ثؼذ الاظبفخ -

 ثيٓ اٌثبيّيٓ اٌّتدبور ػٍي ٔفص اٌخيػ  Cyclobutaneتىىْ زٍمخ  -5

 تؼرض اٌدطُ ٌلاشؼخ فىق اٌجٕفطديخ في لأطبْ ويٕتح ػٓ رٌه ػرض خفبف اٌدٍذ اٌٍّىْ -

 

    :دشاٌطب اٌطؤايأخبثخ 

 intestinal polyposisِرض  –رثبثخ اٌفبوهخ  –ارور ِؼذلاد اٌطفىر في وً ِٓ اٌجىتيريب  -1
  muscular dystrophyِرض  –

 ارور اِثٍخ ٔجبتيخ ثهب خيٕبد ػبٌيخ اٌطفىر -2
 ػذد ثؼط اٌطفراد اٌّفيذح في إٌجبتبد واٌفطريبد -3
 زذد ِثبي ٌىً ٔىع ِٓ اٌّطفراد اٌىيّيبئيخ والاشؼبػيخ  -4
 اٌّطفر –اٌطفرح  –لبرْ ثيٓ وً ِٓ اٌطبفر  -5
 والأسرافبد اٌؼذديخ اٌىروِىضىِيخ  –لبرْ ثيٓ وً ِٓ اٌتؼذد اٌّدّىػي  -6

 الاخبثخ :أظر اٌّسبظرح الاخيرح 
 ِغ تّٕيبتٕب ثبٌتىفيك ٌٍدّيغ

 
 زطٓ ضيذ أزّذ شريف. د.أ/ أضتبر اٌّبدح

 ِسّىد ِختبر. د

 


