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 صبغيات الإنسان والأمراض الوراثية المرتبطة بها  
 

هبببج أم ببب ة أصبببط ة أط ك   بببة التببب      ببب   ؤ   ببب    Chromosomesالصبببات           
 بب  ا سا بب ة  Metaphase stageا بب طلة ابب ل م   ال ببطةج ك صببة كببلا  البب ط  ا  بب طاةج 

 Interphase( . ط   ى الصاتج كلا  ال  حلة الا س ة للكل ة 1)ت   Cell divisionالكلطي 

stage      ا ل  ط ببChromatin   (. ط اببطة الصببات    أط الك ببط  ال  ط    س ببة ا كبب    1)تبب
 طسا  ال علط    الط اث ة    الآا ء إلى الأاس ء. 

 

   
 
( صورة مجهرية لمخمية في المرحمة البينية يظهر فيها الخيووط الكروماتينيوة وصوورة أخورص لمصوبغي 1الشكل ) 

 في الدور التالي من الانقسام الخيطي ورسم تمثيمي له.
 

 46إ  م  بببف أدببب ا  السبببطف الطاحببب  دبببج الت لبببل   لبببف سابببا العببب   الصببباتج  دابببج ا س ببب           
صببباتج....ال .  38صببباتج طالاببب   78تج طال لبببل صببا 44صببباتج طالاببب    44صبباتج طالأ سبببل 

ط طمببب  أح  سببب   تبببعطع دبببج العببب   ال ا عبببج للصبببات    لأ بببا ل  ك لابببة  طل ببب  هبببعا الاعببب     ت ببب  
الا أ ة الع  ة لع   الصات    ال     للسطف. طدبج حب    أكب ج سمب    ب اع دبج أب   الصبات    

 ف الصات   . لأ ث     سطف  طل    طم   ا    ا   أحم ة طأت     ل
 أي  (2N)ألى أ      أف     الصات    Somatic cells ح طي الكلا   الم   ة        

أس بب   ح ببطي ألببى  م ببطأ     بب  الصببات    إحبب اه   ا   ببة  بب  الأل طال م طأببة الأكبب ج ا   ببة 
. أ ب  الأأب اا Dibloid number   الأة   ط  لبع ألبى  لبف ال م بطأ    ا بة العب   ال ب  ط  
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Gametes    دابببج الت لبببل  ح بببطي ألبببى  م طأبببة صبببات ة طاحببب ة  طهبببع  ال م طأبببة  عببب ف ا لعببب
عا ح ث  ت   دج أ   صات    ال م طأة الصبات ة   ب  ة  Haploid number (1N)ال ا    . طا 

 ثبب   Aneuploid أط ساصب س    د عب ف أس ةبعث  ثبب   لبف الح لبة ا ل م طأبة الصببات ة  ك لبة العب  
أط ساببص  ط   Trisomy (2n+1)أط   بب  ة صبباتج    Monosomy (2n-1)ساببص صبباتج 

 ..ال .  Tetrasomy ا أج الصاتج   –أط     ة  ط  صاتج  Nulisomy (2n-2)صاتج 
 Somaticط   بببببببط   عابببببببة صبببببببات    الكل بببببببة  ببببببب  صبببببببات    م ببببببب  ة ) عا  بببببببة(        

Chromosomes (Autochromosomes)      طصببات    مس بSex Chromosomes   
ط عبببببببببببببببب ف هببببببببببببببببع  الأك بببببببببببببببب ة  ا لصببببببببببببببببات    ال  تبببببببببببببببب   ة أط ال  ا  سببببببببببببببببة   XYأط  XXإ بببببببببببببببب  

Heterochromosomes  .دج الت   طالطا اة 
إ  حمة الصات    طت ل   طأ  ه   ك لف    سبطف لآكب   ل سبا ث اب   ب   أدب ا  السبطف         

ط  د  بب  .   بب  أ   ببط  الصببات      ابب   Karyotypeالطاحبب   طهببعا  بب   عبب ف ا ل بب اف السببططي 
 2    ط     طا   ص  إلبى حبطالج  34- 1ا س    ث  ا . طا   ل  ال  ا    أ   طل      اطح ا   

  Dipetraللحتب ا  ثس ة بة الأمسحبة   Salivary glands  ل        دج صات    الت   اللع ا ة
 . 
 

 :Chromosome structureأولًا و البنية العامة لمصبغي 

 حب  ال م ب  ال بطةج   Metaphase chromosome اب ط صباتج الب ط  ا  ب طاةج         
(. ط طمب  د با 1) أبط ة للتب   chromatidsأط صبا ت      subunits   ط   ب   حب  طحب    

 Primary Constriction عب ف ا ل كصب  الأطلبى   Constricted Region س ابة  كصب  
طدببج   بب طاه   طمبب      اعبب   أ ل ببة ال  بب ا   بب  الببب  Centromereدببج  س اببة المبب يء ال   بب ي 

DNA  دببج الصبباتج   ببط    ببؤطلة أبب  اساصبب   الصببات    ال   بب أاة أثسبب ء ا سا بب ة الك  ببج
(. 2ط ط أ   دج الكلا   الاس  . ط ع  الم يء ال    ي صاة أ    ة     ة دج الصات    )تب   

السبططي للاب  . دح بل  طابف المب يء ال   ب ي  ط ع    أل ا دج       أسطاف الصات    دبج ال ب اف
 هج: (3دج الصاتج       صس ف الصات    إلى أ اعة أس    أ    ة )ت   
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 ( التركيب العام لصبغي الدور التالي من الانقسام الخيطي. 2الشكل )

 Metacentric chromosomesب  صات         ة الم يء ال    ي 1
 Submetacentric chromosomesب صات    ا ل      ة الم يء ال    ي 2

 الم يء ال    ي Acrocentric chromosomesب صات    ا ل   د ة 3

 Telocentric chromosomesب صات      د ة الم يء ال    ي  4

طال بج  Arm ratioطل ح     طاف الم يء ال    ي  ع    ألى     عب ف ا لس باة الع اأ بة        
د لس اة الع اأ ة دج الصباتج   دبج (q). /  ط  الع اف ال ط    p))   طي  ط  الع اف الاص   

ا س بب    ببط  هببع  الس بباة دببج الصبباتج    بب ي المبب يء ال   بب ي  ة المبب يء ال   بب ي    ببط  أ ل بب
  سكا ة. 

 

 ( تصنيف الصبغيات بحسب موقع الجزيء المركزي.3لشكل )ا
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اة الع اأ ببة للصببات       ببة ل    بب  الصببات     طك صببة إعا   سبب     بب ط ة دببج ط عبب  الس بب      

أ  ب  أ  ب    بة دبج  Centromeric index (CI)أ طال ب .   ب   عب   عب   المب يء ال   ب ي 
 ال      ا   الصات    ط ا ا ا ل ع  لة ال  ل ة:

 . p+q )× 111 (/ الطول الكمي لمصبغي (p) = طول الذراع القصير (CI)المعدل السنتروميري 
هببعا ط   بب  أ    ا ببع  عبب     أكبب ج ل    بب  صببات    ال بب اف السببططي أسبب  ال بب ط ة   طمببط     

 ال كص ا  الث سط ة طال طااف طال س اة ال سا ة للسط ة  إ  دة إلى الت اة  الصات ة. 
هببج أابب  ة أبب   Nucleolus organizer region (NOR)د ل س اببة ال سا ببة للسط ببة       

(   ح بببطي ألبببى ال ط ثببب   الك صبببة  4 كصببب  ثببب سطي كببب ص  طمببب  دبببج صبببات     ع سبببة )تببب   
ال  اط ط ج  ط   حث هعا ال طاف   ط   السط ة. ط  ط  هبع  ال كصب ا  ث ا بة  rRNAا  ط   الب 

 ال طاف ألى صات     ح  ة.

 
 لمنوية.( صورة مجهرية لمصبغيات يظهر بها المناطق المنظمة 4الشكل )

هببببج   ا  ببببل   ط ببببة أط   بببب   لة التبببب   ابببب    صبببب  ا لس   ببببة ال  د ببببة   Satelliteطال طااببببف     
(. أ ببب  الس   ببب   5لصبببات     ع سبببة   ببب ك ة    لبببة لل عببب ف ألبببى  ثببب  هبببع  الصبببات    )تببب   

 DNA( د  ة دج    طاه     اع      الب4)ت   Telomeresال  د ة للصات    أط ال  لط   ا  

ة ا ل ا ف غ   الست ة ط اث     طل   أه  ة  ا ب ة دبج  سبف س   ب   الصبات     ب  ا ل صب ع ت    
 ببب     ببب   س   ببب   الصبببات      DNA بببف اع ببب   الببباعن    ببب    سبببف ا س   ببب   الح لبببة للبببب

 ا    دة ل         أف س      الصات     ط  دا ه .
هبعا ط   ب  ال عب ف ألبى صبات    الابب    طأم اة ب  ال ك لابة  ط     هب   ب  كبلا   اس بب           

 ع    ألى  لط   الصات    اصات   ك صة د     عب ف ا اس ب   التب اة  )أصب ا  ( ال ك لابة  
 Brightح ث       الصات    ال لطسة اس   تب اة ج  حب     اب ط   ب     ب  التب اة  اللا عبة 

bands  طالت اة  ال ا سةDim bands  طهس ف  اس    ح  ثة  ع  ب  ألبى دلبط ة الصبات     ب أى
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 Fluorescence in situ hybridizationاببب ل  م   ال ط بببعج ال البببط  للصبببات    

Chromosome (FISH)  طال ج    أ  دج  ع دة الع طل الصات ة الع   ة أط ال    ا ة. 
 ع ل ب  صباتج دبج ال ب اف السبططي ط  بة الكب اة  الط اث بة ط   م ة أكب ج  ع  ب  دبج ال    ب  الب ا

 ألى ال ع     ال  ل ة:
إأ بب ء  بب  تبباف  بب  الصببات    ال    ثلببة  اببة   طعلببف ا    ببل صببات    ال بب اف السببططي  -1

 ط  ا     ا ل  ل   ح ل  طل   ط طاف الم يء ال    ي.
 .(p)أط الاص   q)إأ  ء     للع اف ال ط   ) -2

ات ة ا  ابب ة. طال س اببة هسبب  هببج أي ا عببة صببات ة  اببف ابب    عل بب    ح  بب  ال سبب  ع الصبب -3
  مببب ط   . طال علبببة أاببب  ة أببب  ال  ببب ا  ال    ا بببة أط التببب ل ة الطا بببحة  طال بببج   ببب ك ة 

 لل ع ف ألى الصاتج   ل طااف طال س اة ال سا ة للسط ة.

التب اة   إأ  ء الت اة  الصات ة أ ا ة. طالت    هط م ء    الصاتج          ب   أب  -4
ط ب ة  ب ا ة ال سب  ع طالتب اة   ب   ال م ط ة  ب  كبلا  ا بط   اتب   أ ثب  أط أاب   لط سب  .

ا ا ة الم يء ال    ي إلى الك    ألى  ط     ع اف. د بثلا     بل التب    الث لبث  ب  
)ح بث  6q2,3ال س اة الث س بة دبج البع اف ال ط ب  للصباتج ال ب  ا ألبى السحبط ال ب لج: 

 3إلبى  ابة ال س ابة  ط 2إلبى البع اف ال ط ب   طالب اة  qلى  اة الصباتج ط إ6 ت   ال اة 
 (. 5إلى  اة الت   ( الت    )

 

 
 ( تمثيل لمنظام المتبع في تمييز الصبغيات لرسم الخريطة الصبغية.5الشكل )
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 :و الخرائط الصبغية ثانياً 
ط تبك ص       أ     ع  حل   الك اة  الصات ة ال تف أ  ح    التبعطع الصباتج       

ال تطه   ال   ا ة ا ت ب  دبج أب   الصبات    أط تب ل  . د ل ب اف السبططي للس ب   ال بل ة    بط  
دبج كل با  طأب  ه  Autosomalصاتج     ب   ا ب     إلبى صبات    م ب  ة أط عا  بة  46   

طهبببج   تببب ا ة دبببج  ببب   ببب  البببع   طالأسثبببى   ببب ح ة دبببج إا ببب   ج  صبببات 44ا س ببب   ال ا عبببج 
دبج   XX ط دبج البع   XY  ه ب أ   الصات    المس  ة دع  ه  اثسب   الصا   الط اث ة الم   ة. 

طالصبات    المس ب ة هبج  .دبج التب   طالحمبة  Xأب  الصباتج     Yط ك لبف الصباتج الأسثى  
 .(6)ت     ح   ال ط ث   ال ح  ة للمسا لأس   دج ال  ة ال  ؤطلة أ   ح    المسا 

 
 ( الطابع النووي للإنسان الطبيعي.6الشكل )

 

 

: طهبج أ ب ان   علابة ا لصبات     لب ا بالشذوذات الصوبغية ةرتبطالمو الأمراض الوراثية  ثالثاً 
د ببب  ا  اكلببب  دبببج  بببط ف الصبببات    أثسببب ء ا سا ببب ة أ بببا ل حببب طث   أ ببب  أببب  لبببا ألاابببة ا لا اابببة  

  ا ة إلى تعطعا  أ   ة طتعطعا  اس ط ة.طهج  .ال سصف دج الكلا   ال طل ة للأأ اا

طاح  أط  التعطعا  الع   ة س  مة أ ة اد  اع  ح ث  :شذوذات العدديةالأمراض المرتبطة بالب  1
     ؤ ي إلى   ( 7)ت   الصات    دج ا سا  ة ال سصف أثس ء  ت   الأأ اا  أ ث    

ط ا   س اة  . ط   ادع هع  التعطعا   اتعطع كلاج طأالج.    ة دج أ   الصات   ساص   أط 
 %( ا لس اة للأ ا   ح  ثج الط  ة  ط ث ل  :0.5) ح لة 200ل    1هع  الأ  ان اس اة 
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 ( نموذج لتشكل الأعراس غير السوية في مرحمة النضج.7الشكل )

 س اة إلى الا حث:   ج ا عا ا  ة  Klinefelter  (44 +XXY )كلاينفمتر  متلازمةأ و 
Klinefelter      ط      ال ص ل 1942العي أأ ى أط  طصف لأأ ان هعا التعطع  سة  

  ط  دج ا م   ف الصا   المس  ة الع   ة طالأسثط ة      ف الط ف طس ط كا ف للث     ط 
+  22طهج ح لة ط اث ة  ست     إكص ل اط  ة ت عة ) العاة. ط  الأأ  ء ال س  ل ة الع   ة 

XX  ( اس اة  ا ع ة )22  +Y  ( د  ط      ا   الصاتج )44  +XXY )    (8)الت . 
 

 
 ( الطابع النووي لشخص مصاب بتناذر كلاينفمتر.8الشكل )

ااص  الا  ة طأ ة س ط     س       ال ص ل اتعطع :  Turner  (44 +X ) تيرنر متلازمةب و 
 أط  أأ ىالعي  Dr.Henry Turnerإلىس ل ا  ة طا   الصا   المس  ة الث سط ة طالعاة.

    إكص ل اط  ة ت عة ك ل ا   هع  ال  لا  ة  ست  ط  . 1938طصف ل عا التعطع  سة 
(  X+  44( د  ط      ا   الصاتى )  X+ 22( اس اة  ا ع ة )  ----+  22)  X الصاتج
   طل      كلف أالج .Xساص ال   طس   ا سثط ة لت  ل س  مة لالطغ ل   ا   ص   أسثىطهج 

سلاحا أ     الصات    أ   ة إع   ا عا التعطع ة ص اسثى ك   ة صات ة لأ (9الت   ) ث  ط 
 طاح . Xا   ثس ء طمط  صاتج مس ج 
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 الطابع النووي لأنثى مصابة بتناذر تيرنر. (9الت   )

( :  XY+ 45( أط )  45 +XX)   Down Syndrome المنغولية أو متلازمة داونت و  
. طهج  ست  دج (10)الت   21ح لة ط اث ة  ست  س  مة     ة دج الصاتج الم  ج  اة طهج 

 المنغوليون ويتميز (  XX+  45( أط )  XY+  45)  الصاتج    ا    الع   أط الأسثى  ط  ط 
أصابع اليدين وتشوهات داخمية عمى مستوص القمب والأوعية قصر بتأخر عقمي وقصر القامة و 

 .الدموية والأمعاء

  
 داون. الطابع النووي لشخص مصاب بتناذر (10الشكل )

د ط  21أ     الصات    أ   ة ا   ثس ء الصاتج ( 10   الك   ة الصات ة للت   ) سلاحا  
لعلف    ى التعطع اثلاثج   طا ل  لج     ة صاتج طاح  دج هع  الك   ة    ث  اثلاث س  ع 

 .2n + 1 = 45A+XY =47:  ط   ط  ص ت ا الصات ة 21الصاتج 

http://learn.genetics.utah.edu/content/disorders/whataregd/down/index.html
http://learn.genetics.utah.edu/content/disorders/whataregd/down/index.html
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 ؤ ي  14 ط ثلاثج الصاتج13التعطع الصاتج  ثلاثج الصاتجهس ف ح    أك ج    ط        
      ا    ال تطه   ط  .الأطلى    الح   ط  دج الت ط   أط لا ةج للمس    إم  ن إلى

 الكلطي. ا   الالا   ا ف       طست   اعن أس      ل ع  التعطعا  الم   ة طالعال ة 

 ت     ا س ث ح لة ط اث ة دج طهج :  X  (44 +XXX ) يةالجنسالصبغيات تضاعف ث و 
سثى الأ ط ا ط (  XXX+ 44 اة   د  ط      ا   الصاتج )   X    ا   الصاتج ألى صاتج 

. (11)الت    ط طصف ا س    ا      ة ه  طس   أسثط ة أ ل ة   ا ع ةال ص اة ا   ال س ع  
أح ه    ط  ست    دا   دج الكل ة دإ   Xط   ال علطة أسا دج ح   طمط  أ ث  صاتج مس ج  

د  ط  ك  لة ط اث   . ط ا   دج كلا   ال  حلة الا س ة ألى ه ةة  X المس  ة أ   ا اج الصات   
  ) 12الت   ( Barr corpe  ثف  طم  ا لا ل    التلاف السططي للكل ة  ط  أى ام  ة ا   

 

 

 

 

 .Xالطابع النووي لأنثى مصابة بتعدد الصبغي الجنسي  (11الشكل )
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 ( صورة مجهرية لنواة خمية يظهر فيها المادة الكروماتينية وجسيم بار الذي يشار إليه بالسهم.12الشكل )
 

ط لكص الم ط  ال  لج ال  اف السططي للا   طآل ة   ط سا أثس ء ا لا ح للس    ال ا عج طل ك لف 
 ال س ع ا   طأهة الأأ ان ال    ة الا ه  ة ال   ا ة ا  .

 
 ةالحال

 الوراثٌة
عدد 

الصبغٌا
 ت

التركٌب 
 الصبغً

 ٌنتج من
 بوٌضة

 مع
 نطفة

عدد 
 أجسام

 بار

 الأعراض

  طبٌعً -- XY 22+X 22+Y+ 44 46 ذكر عادى 

  طبٌعً XX 22+X 22+X 1+ 44 46 عادٌه  أنثى

 XXY 22+XX+ 44 47 كلاٌنفلتر 

بوٌضة 
 شاذة

22+Y 1  أعضاؤهذكر عقٌم 
 والثدي ضامرة التناسلٌة

 الشًءبعض  انثوي

 + صفرX 22+ 44 45 تٌرنر 

بوٌضة 
 شاذة

22+X -- لا تصل للبلوغ  أنثى
  عقلًولدٌها تخلف 

 وبهماذكر ضٌق العٌنٌن  -- XY 23 +X 22 +Y+ 45 47 ذكر داون 
ثنٌه جلدٌه للداخل وٌسمى 

  المنغولً

ضٌقه العٌنٌن وبهما  أنثى XX 23+X 22+X 1+ 45 47 داون  أنثى
ثنٌه جلدٌه للداخل وتسمى 

 المنغولً

تضاعف 
  جنسً

47 44 +XXX 22+XX 

بوٌضة 
 شاذة

22+X 2 عادٌه بها كمٌه  أنثى
 هرمونات عالٌه 

تضاعف 
  جنسً

48 44+XXXX 22+XXX 

بوٌضة 
 شاذة

22+X 3 عادٌه بها كمٌه  أنثى
 هرمونات عالٌه
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: قطعة صبغية من زوج صبغي إلى آخرصبغي أو شذوذات بنيوية تنتج عن انتقال و  2   
   لط ث  Chromosomes Disorder . ت   دج اس ة الصات     ؤ ي إلىطهع  التعطا   

 ع سج ال ص ل ا عا التعطع     كلف أالج ح    ح ث   ال  ن ال ع طف ا  ن  طاء الا 
  ا الحسم ة      ؤ ي إلى إص ا  صط   تاا  طاء  طأ ة  تطه   م   ة    أه     لف ال ج

الا . طدج هعا ال  ن   ط  أ   الصات    ل ج ال   ن أ  ي  طل   هس ف ساص   للع اف 
ط   أا د ا   تعطع دج اس ة الصات     طساص   دج  (5الم  ج  اة ) الاص   للصاتج

 .(12)الت    العك  ة الط اث ة للا   ال ص ل ا عا التعطع
    اج –  لا  ة  طا ست     أط    لا  ة ا ا  ة ال ا  ط س    علف       

Rubinstein-Taybi Syndrome ل       ال  لا     ال ج  ح ث س  مة  طا ث  ج  طه
م ف  طا ست       ة ال ع ف ألى هع  ال  لا  ة أس    ا ة ال ا ا  .    ا   الأم    ط ثال

ة است    ا     Dr. Jack Rubinstein and Dr. Hooshang Taybiطهطت سغ    اج م ف
ل ج أ      الا  ي   ح ث طم ا  ت اا دج الصا   الم   ة ط  ك  دج ال  ط   1963أ ة 

ك صة   ة    ك  الس ط الا  ي طالح  ج       اص  الاا       ال   ن .الأ ا   غ   الأا ا ء
ساص إلى هع  ال  لا  ة ط عط    .دج ال     طالا    ة طال ا ا ال ا  الأصاف     ا  حمةلطمال

 ( .16)  اة للصاتج دج الع اف الاص  
 

 

شذوذات بنيوية تنتج عن انتقال قطعة صبغية من زوج ب الطابع النووي لشخص مصاب (31الشكل )
 .صبغي إلى آخر

 

 

 

 



13 
 

  ع لل تف أ    طم  أ ة(: 14)الشكل تشخيص الشذوذ الصبغي قبل الولادة رابعاً و طرائق
 التعطعا  الصات ة اا  الط  ة  س  :

كلا        ك صة لأكع حاسة   ك اةا   علف ط  ة  اقتطاع عينات من الأنسجة الجنينية: – 1
ط  ة   ا     ط حل ل   ا  ع  (14 )ت  كلا      ال ت  ة  لأكعال  ة  ال لطج أط  لا   ك ص 

ط ح    الك اة  الصات ة . طعلف لل        كلطه         ك لاة   ل ع ف ألى أ   م      ا  
كلا   أي تعطع صاتج  طعلف لأ  هع  الكلا    سح      الا  ة ال كصاة  ثل   دج علف  ث  

 الط اث ة للمس  . العك  ةساا المس    طا ل  لج د ج   لف 
   ألى   ل  ع    هع  ال ا  ة: Echographyتقنية تسجيل الموجات فوق الصوتية   – 2

  ة ال ا     ط     د سع ا أل ا(14)شكلال طم   دطع الصط  ة ألى المس   طهط دج  حة أ ا 
الحصط  ألى صط  طا حة للمس         طاا   هع  ال اس ة .ط  م ل   ألى ت تة صت  ة
     ال تك ص ال ا   لل تطه   الع ط ة ال  اداة لاعن     طهط   ح ف. الاع  العي    

 ؤت ا  ألى اح       ع      أ     الصات ة. دع ة ا  ة المس    ثلا  ألى    أص اعا   التعطعا  
 .18إص ا ا اثلاثج الصاتج 

 

 
 .تشخٌص الشذوذ الصبغً قبل الولادةل( مخطط يظهر بعض التقنيات المستخدمة 14الشكل )
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أ  ج  ة ألى إ ك   سا ة س ع    هع  ال ا: Embryoscopy تقنية الرصد الجنيني  -3
  ة أك  صط  دط طغ اد ة للمس    هعا السا ة ط   كلا  . اك  أسع ال حة اس لاا     ال  ا 

 .المس    ا ع    أة  تط    إعا     د   ة ال حاع  طا حل   الصط   حا    طهط دج  حة أ ا 
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