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العیادة الجینیة)الكلمات الصعبة ومعانیھا(تفسیر المصطلحات 
ھذا المسرد یشرح فقط المصطلحات المستخدمة في الكتیب العیادة الجینیة الكلمات الغامقة معرفة في كأماكن أخرى 

.بالمسرد

سائل في یحاط الطفل ب. طفل غیر مولودكروموزومات أو جیناتاختبار على (amniocentesis).بزل السلي

یتم سحب عینھ صغیره من السائل بإبرة رفیعة، بالوخز في بطن الأم . الخلایایحتوي السائل على قلیل من.الرحم

.یتم إرسال السائل للمختبر للاختبار).جوف(

الصبغي الجسديیستتبع (autosomal).صبغي عادي

autosomal).سیطرة صبغیة عادیة  dominant) طرابات وراثیة بسبب تغیر ، اضجبنیھاضطرابات

.جین صبغي عاديفي نسخة واحدة من )تبدل(

autosomal).متنح الصبغة العادیة  recessive)إضطرابات السبب فیھا عندما یرث . جینیة اضطرابات

الشخص الذي یعاني من نسخة واحدة فقط . في النسختین)تبدل( مع تغیرجین الصبغة العادیةشخص ما نسختان من 

الشخص المصاب باضطراب . غیر مصاب حاملسوف یصبح) تبدل( لجین متنح الصبغة العادیة مع تغیرمن ھذا

. من كل مریض)تبدل( المرض بتغیر جینمتنح الصبغة العادیة یرث نسخة واحدة من 

.كروموزومات جنسیةالتي لیست ) زوج22(كروموزومات44ال(autosomes).صبغات جسدیة

balanced).زنتبدل المكان المتوا translocation)حیث لایتم فقد أوالحصول على  تبدل مكان

. المتوازن لا یتأثر بھاتبدل المكانالشخص الذي یعاني من .، لكن یتم إعادة ترتیبھاكروموزومیةمواد

.للخلایانمو غیر طبیعي (cancer).سرطان

:یوجد معنیان أساسیان(carrier).حامل 

الأھمیة للشخص وأسرتھ تعتمد على .، لكن لا یصاب بالمرض)تغیر( تبدیل بيجینشخص لدیھ مرض 1.

.نوع المرض و كیفیة وراثتھ

.تبدل مكان، مع  الكروموزوم متوازن، توفر كافة الموادتبدل مكانالشخص الذي لدیھ 2.

العدید من أنواع متعددة من ھناك .یتكون جسم الإنسان من ملایین الخلایا، التي مثل المباني الضخمة(cell).خلیھ 

خلایا في أجزاء مختلفة للجسم تبدو مختلفة و تعمل أشیاء .و یشملون خلایا الجلد، خلایا الدماغ، و خلایا الدم.الخلایا

. الجسمجیناتتحتوي على كل )للرجالالسائل المنوي  السیدات و بیضباستثناء(كل خلیة .مختلفة

chorionic).أخذ عینات الخمل المشیمي villus sampling, CVS) الطفل الذي جیناتاختبار على 

المشیمة من الخلایایتم أخذ عدد قلیل من .بزل السليیمكن إجراء ھذا الاختبار قبل .الكروموزوماتلم یولد بعد أو 

.التي في مرحلة النمو و ترسل للمختبر للاختبار
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.الجیناتط یمكن رؤیتھم تحت المجھر و یحتوي على بنیتھم مثل شكل الخی(chromosomes).كروموزومات 

 زوج 22ـھناك نوعان من الكروزومات الجنسیة و ال. خلیة من الكروزومات في كل46في العادة یملك الشخص 

یأتي كروموزوم واحد من كل . من الأب23 من الكروموزومات من الأم، و 23تأتي .الآخرین من الكروموزومات

(دینزوج من كل من الوال ). مثل القصة في الكتابالجین الكروموزوم مثل الكتاب، :كقیاس.

. في طفل جدیدخلیة معا لتكوني أول حیوان منوي و  بیضھعند اجتماع(conception).إخصاب 

 ناقصة، لذلك الجیناتیعني ذلك أن بعض . بفقد صبغي ینقصھ أحد الأجزاءكرموزوم(deletion).فقد صبغي 

.جینيي التسبب في اضطراب یمكن للفقد الصبغ

de).دو نوفو  novo) في الطفل، "جدید"تبدیل مكانتستخدم لوصف ".من جدید"من اللغة اللاتینیة، بمعنى

. عادیةكروموزوماتعندما یتوفر لدى والدي الطفل 

 واحدة من  ، كروموزومات23تحتوي البیضة .مساھمة الأم في الخلیة التي ستنمو لتكوین طفل جدید(egg).بیض 

، كروموزوم واحد من كل من الزوج الكروموزومات من 23یحتوي الحیوان المنوي أیضا على .كل زوج في الأم

. الأوليالخلیةینمو الطفل من . كاملةخلیة لتكوین الحیوان المنويتتحد البیضة مع .الخاص بالأب

fluorescent).تھجین و مضاني في موضعھ  in situ hybridisation, FISH) اختبار خاص یسمح

. الصغیرة جدا على الرؤیة تحت المھجرالفقد الصبغي للكروموزوماتبتشخیص 

التعدیلاتالتغییرات أو . الكروموزوماتبیانات یحتاجھا الجسم للعمل، مخزنھ بشكل كیمیائي على(gene).جین 

: ھي على شكل أزواجت الصبغیة العادیةالجینا.في الجینات تغیر البیانات و یمكن لذلك تغییر كیفیة عمل الجسم

(الكروموزومات لزوج ما ھما في أماكن متماثلة على زوج من الجینین.واحدة من الأم، وواحدة من الأب :كقیاس.

 مثل الحرف الناقص أو الحرف  الجین فيالتبدل مثل القصة في الكتاب، التغیر أو الجین مثل الكتاب، الكروموزوم

). في القصةالزائد في كلمة ما

.بالجینات، تتعلق الجیناتیتسبب فیھ (genetic).جیني

genetic).مستشار جیني counsellor) متخصص یعطي بیانات و دعم للناس الذین لدیھم تاریخ سابق لحالة

.جینیة في أسرتھم، أو قلقون عن خطر وراثة أو الإصابة بحالة جینیة

in).في الأنبوبتخصیب  vitro fertilisation, IVF) خارج الجسم، في الحیوان المنوي مع البیضاجتماع 

.أنبوب في المختبر

.الرحمالنھایة المبكرة للحمل، قبل أن یمكن للجنین الحیاة خارج (miscarriage).الإجھاض 

 بعدد مختلف الخلایا و بعض  للكروموزومات بالعدد المعتادالخلایاشخص لدیھ بعض (mosaic).فسیفسائي

 في  الكروموزوماتالعدد المعتاد أوعدد مختلف من التي بھاالخلایایعتمد التأثیر على الفردعلى نسبة .روموزوماتللك

.الجسم
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 ما، تتغیر  جینفي بعض الأحیان عند تغیر.بعض التبدیلات تكون ضارة. الجینتغیر في(mutation).تبدل 

(بیاناتھ بحیث لا یعمل بشكل سلیم  مثل الحرف الناقص أو الزائد في كلمة في قصة  الجینو التبدل فيالتغیر أ:كقیاس.

.)ما

p ذراع.(p arm) الذراع الأقصر یسمى ذراع. بھ جزئین، ذراع طویل و ذراع قصیركروموزوم كلp ، الذراع

.qذراع الأطول یسمى 

یحصل الجنین على .لحامل في السیدة ا الرحمتوجد المشیمة على جدار).الولادة-أو بعد((placenta)المشیمة 

. الطفلجیناتالمشیمة لھا نفس .غذاءه من المشیمة

prenatal).تشخیص ما قبل الولادة  diagnosis) من جیني اختبار خلال الحمل للتأكد من وجود اضطراب 

.عدمھ في الطفل

q ذراع.(q arm) ذراع الذراع الأقصر یسمي. بھ جزئین، ذراع طویل و ذراع قصیركروموزوم كلp الذراع ،

.qالأطول یسمى ذراع 

 الذي الجینالذي یتسبب في المرض ھو جزء من )التبدل(في بعض الإضطرابات، التغیر (repeats).إعادات 

الناس الذین یعانون من المرض یتكرر . المرض جینیمكن للاختبار أن یبین عدد الإعادات في شخص بھ .تكرر

عادات تقاس في الاختبارات و تستخدم لتحدید التأثیرات المحتملة على الشخص عدد الا.معھ الوضع مرات عدیدة

(وأسرتھ في حالة إضافة أحرف أو مقاطع .كمقیاس، الإعادات مثل الأحرف المتكررة أو المقاطع اللفظیة في كلمة.

.)أكثر، یمكن فقدان معنى الكلمة

Robertsonian).تبدل مكان روبرتسوني translocation)بكروزوماتدل مكان الكروموزومتب

21, 15, 14, .22أو13

sex).كروموزومات جنسیة  chromosomes)كروموزومX كروموزوم وY. الكروموزومات الجنسیة

Xكروموزوم لدیھم الذكور.Xكروموزوماتالإناث عادة لدیھن أثنین من .تتحكم في الشخص سواء رجل أو أنثى

. واحدYكروموزوم واحد و

كل سائل منوي یحتوي . التي سوف تنمو لتكوین الطفل الجدیدالخلیةمساھمة الأب في (sperm).لسائل المنويا

23ـ واحد من كل من الكروموزوم تحتوي على البیضة.واحد من كل زوج في الوالد:الكروموزومات من 23على 

. الأولىالخلیةینمو الجنین من ھذه . كاملةخلیھ لتكوین البیضةینضم السائل المنوي مع .زوج عند الأم

.یحدث صدفھ.لیس عائلي أو وراثي(sporadic).فرادى 

المصابون یتشاركون في . مجموعھ من السمات التي تحدث معا في الأشخاص المصابین(syndrome).متلازمة 

.المتلازمةكل أو بعض من سمات 

.ءإنھاء مبكر للحمل بواسطة الأطبا(termination).إنھاء 

ثم  الكروموزوم تظھر عند انكسار جزء من.الكروموزومإعادة ترتیب مادة (translocation).تبدل المكان 

.یعاد ربطھ في المكان الخطأ
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.جزء من جسم الإنسان ینمو فیھ الجنین خلال الحمل(uterus).الرحم 

X.(Xكروموزوم  chromosome) كروزومات ت اثنین من لدى السیدا.الكروموزومات الجنسیةواحد من

X. الرجال عادة لدیھم كروموزوم واحدX و كروموزوم واحد Y.

 ھو أحد مسببات التبدل X-متصلالجینيالاضطراب .Xكروموزمومیصف الجین على X-.(X-linked)متصل

.X الكروموزوم علىالجینفي )التغیر(

.XX كروزومات اثنین منھن الإناث لدی. للأنثىالكروموزومات الجنسیةھذایمثل X.كروزومXأحد واحدموروث من

.الوالدین

.XY كروزوم الذكور لدیھم . العادیة للذكرالكروموزومات الجنسیةھذا یمثلXكروزوم  و واحدYیرث الذكر . واحد

. من والدهY كرروزوم الوحید من والدتھ و یرثXكروموزوم

Y.(Yكروموزوم  chromosome) كروزوم لدى الذكور .مات الجنسیةالكروموزو أحدYو كروزوم  واحدX

.Xكروزومات الإناث لدیھن اثنان من .واحد

. التي تشیر لھاالجینیةذا المسرد معد للاستخدام بواسطة المرضى والأسر مع المعلومة 

.الجینیةھذا المسرد مقصود فقط العیادة 

2005لقد تم إعداد ھذه النسخة في یولیو 
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