


Mutationالطفرة 

:مقدمة

التيوالتكاثرعمليةفيالنسلإلىالآباءمنبدقةتنتقلالتيالجيناتعلىالتوارثيعتمد

يفالشفريمحتواهايتمثلو،الكائنكروموسوماتعلىتوجدDNAمنمقاطعتعتبر

.ظالمحافشبهالتضاعفعمليةخلالبدقةتتكررالتيالقواعدأزواجمنتتابعات

منDNAبهدميقومالذىExonucleaseنشاطعلىDNAبلمرةإنزيماتتشتملو

وتصحيحالناتجةDNAجزيئاتمراجعةمنيمكنهامما´5إلى´3الاتجاهفيطرفه

البلمرةتفاعلخلالالحادثةالأخطاء



آخر  يل إلى الوراثية من جالصحيح للمعلومات أي أن هناك ميكانيكات قد نشأت لتسهيل النقل • 

.وراثيةالى الاختلافات الالتي تؤدى و المادة الوراثية ذلك تحدث بعض التغيرات في ومع 

و Mutationsبالطفرات المادة الوراثية تسمى هذه التغيرات المفاجئة و المتوارثة في • 

ملية الوراثية و العيشير إلى كل من التغيرات الحادثة في المادة  Mutationطفرةمصطلح 

.هذا  التغير التي تحدث عن طريقها 

mutantبالطافريسمى لوجود  الطفرة نتيجة جديدا مظهرياو الكائن الذي يبدي شكلا • 



رةتعريف الطف

:إلى أهمية الطفرات ترجع 

.المصدر الأساسي لجميع الاختلافات الوراثية هى• 

ما كان ولالأليلاتلما وجدت واحدة وبالتالي صورة فىالطفرة لوجدت كل الجينات لولا • 

.  الوراثي ممكناالتحليل 

.يدةمع البيئات الجدللكائنات بالتكيف تؤدي إلي قدر من التباين يسمح الطفرة • 

.الخام اللازمة لحدوث التطور توفرالمادة• 

أهمية الطفرة

.كائن التغير الفجائي المستمر في التركيب الوراثي لل: تعرف كلمة طفرة بأنها 



دتوجلمابالتاليوواحدةصورةفيالجيناتكللوجدتالطفرةوجودلولابذلكو•

.ممكنا  الوراثيالتحليلكانلماوالأليلات

التغيراتمعوالتكيفevolveالتطورعلىقادرةالكائناتكانتماذلكمنالأهمو•

.البيئية

يسمحوالوراثيالتباينإلىسيؤديوجودهالأنهامهظاهرةتعتبرفالطفرةذلكعلىو•

الجديدةالبيئاتمعبالتكيفللكائنات

الوراثيةالمعلوماتانتقالانتظامعدمإلىالطفورمعدلازدياديؤديقدالوقتنفسفيو•

.آخرإلىجيلمنبدقة



:للطفراتالتأثيرات المظهرية 

علىالتعرفنىيتسحتىاكتشافهايمكنالتيالمظهريةالتغيراتبعضعادةالطفرةتسبب

راثيةوبطرقإلااكتشافهالايمكنبحيثالصغرشديدةالتغيراتبعضوهناكوجودها

.خاصةوبيوكيماوية

التغيرلهذاالحاملةالأفرادموتالىتؤديقدلدرجةكبيريكونالآخرالبعض.

منخاصلنوعالنيوكليوتيداتأزواجمنمعينتتابععنعبارةفالجيناتنعلموكما

أليلاأوجديداشكلابالتاليتنتجمعينجينفىتحدثطفرة،وأيالبيتيدعديدةالسلاسل

.الجينلهذاجديدا

الناتجغيرتإليالقواعدأزواجفىالتغيراتبعضتؤديلا،الوراثةشفرةمرونةوبسبب

.الجيناتلهتشفرالذيالبروتيني

الفردوتمالىيؤديمماالجينيالناتجنشاطفىكاملفقدإليأخرىطفراتتؤديبينما

.للحيويةلازمةأساسيةجيناتفىحدثتماإذا



أنواع الطفرات

:الطفرات من حيث المنشأ : اولا 

Spontaneous Mutations:طفرات تلقائية -1

وراثية دون الفي المادة ( طبيعيا )تلقائيا وهي عبارة عن التغيرات التي تنشأ 

ية أن تحدث لأي حين وفي أي خلويمكن . الإنسانسبب معروف ودون تدخل 

د في بين واحوتتراوح . الحدوثتغيرات عشوائية نادرة وهي . وفي أي وقت 

.، وتختلف من جيل إلى آخر العشرة مليون ألف إلى واحد في المائه



:وأسباب حدوثها بإيجاز

النيوكليوتيداتمنزوجكاستبدال)DNAالـتضاعفعمليةخلالأخطاء-أ

.(آخرزوجمكان

أيdepurinationباليعرفمااشهرها.DNAالفيكيميائيةتغيرات-ب

Deaminationوالسكر،وبينبينهاالموجودةالرابطةتكسرعندGوAإزالة

إلىوتحولهاCوخاصةالمعينةالنيتروجينيةالقاعدةمنأمينمجموعةإزالةاي

U.

.المتنقلةالوراثيةبالعناصريسمىلمانتيجةتنشأقد-ج





Induced Mutationsالطفرة المستحدثة -2

عة كالأشلعوامل مطفرة وهى التى تنتج عن تعرض الكائن الحي • 

مثل ات ومختلف الكيماويوالأشعة فوق البنفسجية المؤينة 

-الفورمالدهيد –الخردل –أملاح المنجنوز –مركبات الحديدوز )

لمادة الوراثية االتى تتفاعل مع ( يوريثين وغيرهاإيثيل –الكولشيسين 

طفرة أو أنحدثت تلقائيا ومن المستحيل إثبات أن طفرة معينة قد • 

.ما ستحدثت بواسطة عامل قد اأخرى 



وهى ثنائيات الثيمين UVأحد الأضرار الحادثة بفعل ال 



:الطفرات من حيث طراز الخلية : ثانيا

: Somatic mutationsطفرات جسدية . 1

غيرالخلايا الجسمية وهي عبارة عن الطفرات التي تحدث في 

غير مرئي قد يكون بسيط ووتأثيرها  بصفة عامه لا تورث التناسلية 

.يكون شديدا أو قد 

Gameticمشيجيةطفرات . 2 mutations :

النسيج أوالخلايا التناسلية وهي عبارة عن الطفرات التي تحدث في 

.النسلإلى وهي تورث . المكون لهذه الخلايا



:الطفرات على أساس حجمها : ثالثا • 

: Gene or point Mutationsطفرات جينية . 1

ات التي ، أي التغيرمستوى الجين ويقصد بها تلك التغيرات التي تحدث على 

.للجينأزواج القواعد النيتروجينية فىتحدث 

Chromosomal mutaionsطفرات كروموسومية . 2 :

أكان من مستوى الكرومسومات سواءويقصد بها تلك التغيرات التي تحدث على 

:أوالعدديةالناحية التركيبية 

.لانقلاب والانتقال واالانتقاص والاضافة مثل : طفرات كروموسومية تركيبية -أ

.الكائن الحيالكروموسومات في تغيرات في أعداد : طفرات جينومية -ب



Gene mutationالطفرة الجينية 

على مميز يحتوينيوكليوتيديالجين عبارة عن مقطع معين من تتابع • 

. A , C , G , Tالأربع قواعد 

تبادل الجين يأخرى لهذا أي تغير يحدث في الجين الواحد ينتج عنه صورة • 

حصول هي الوسيلة الوحيدة للهذه الطريقة معه الوجود في الأفراد المختلفة و 

.للجين الواحد المختلفة الأليلاتعلى 

mutationبالطفرات تعرف هذه التغيرات • 

وهي  Point mutationبالطفرة الجينية و التغير في الجين يعرف • 

intra-cistronicتغيرات داخل الجين  changes .



تنقسم الطفرات الجينية إلى عدة أنواع

: Base Substitutionالإحلال القاعدي -اولا 

.يوجد نوعان من الإحلال القاعدي 

بآخر من (  (A , Gويعني احلال قاعدة من نوع البيورين :  Transitionاحلال متكافئ -1

بقاعدة أخرى من البيرميدين  T , C))البيورين أو احلال البيرميدين 

احلال أو استبدال متعاكس أو غير مكافئ -2• 

Trasversions : ويعني احلال قاعدة بيورين

ببيرميدين أو العكس

طفرات الاستبدال



القاعديأنواع طفرات الإحلال 

: Missense mutationخاطئة طفرات -1

لة أميني آخر فى سلسمحل حامض يحدث الاحلال القاعدي الذي يسبب احلال حامض أميني 

.عديد الببتيد 

Nonsense mutationطفرات عديمة المعنى -2

تي تقوم يؤدي الاحلال القاعدي إلى تغير الشفرة الوراثية إلى واحد من الشفرات الثلاثة و ال

و هذه الشفرات لا تترجم إلى  Stop Codonبانهاء عملية الترجمة في بناء البروتين و تسمى 

 , UAG , UAA: وهذه الشفرات الثلاث هى . أحماض أمينية بل مهمتها انهاء ترجمة البروتين 

UGA



لشفرة الحمض تربتوفان في الموقع الثاني  Aبالقاعدة  Gاستبدال القاعدة : ذلك مثال 

UGG  إلى شفرة الأمبر و تحويلها(Amber mutation(UAG .

: Samesense mutationطفرات صحيحة -3

ؤدي إلى تغير تحدث نتيجة الإحلال القاعدي لأحد القواعد النيتروجينية في الشفرة و لكنها لا ت

حيث أن للحامض  degeneracyنوع الحامض الأميني و يعود ذلك إلى ظاهرة مرونة الشفرة

:مثال . الأميني الواحد أكثر من شفرة 



إضافة أو نقص قاعدة أو عدد من )Farm-shift mutationطفرات تغيير الاطار -ثانيا

(القواعد 

قواعد هي تشمل الطفرات الناتجة من النقص أو الإضافة لزوج واحد أو عدد قليل من أزواج ال

تين مسببه وهذه الطفرات تؤدي إلى تغير اطار القراءة داخل بعض التتابعات الشفرية للبرو

 farmاحلال كامل في عملية بناء ذلك البروتين و تسمى هذه الطفرة طفرة تغيير الاطار 

shift mutation .

.صفة مظهرية جديدة نتيجة الإضافة وتظهر Aالتسلسل الجديد يصبح مختلف نتيجة إضافة • 

.السلسلة قواعد من نفس التأثير ينتج من نقص أو ازالة قاعدة أو • 



التغيرات الكروموسومية

:يراتتخضع الكروموسومات للعديد من التغي

:هذه التغييرات يمكن تقسيمها الى 

سوم تحدث داخل الكرومو: تغييرات تركيبية

نفسه

وماتمتعلقة بعدد الكروموس: تغييرات عددية

الانتقال المتبادل

















التغيرات التركيبية

يقصد بها التغيرات التي تحدث على مستوى الكروموسوم

تنشأ نتيجة تكسر الكروموسومات.

ثر قطع الكروموسوم تميل للالتحام مرة أخرى، إذا كان في الكروموسوم أك

.من كسر فقد تعود القطع للاتحاد كما كانت وقد تكون باتجاه عكسي

 (يعيا  الاشعاع، الكيماويات، وقد تحدث طب)هناك العديد من المسببات مثل

عطلإذا حدث الكسر ضمن التتابع النكليوتيدي للجين فإن الجين يت















الإنسانالطفرات و 

ون نسخا بل يحمليحمل الأطفال جينات آبائهم ولا التوارث ما هو إلا عملية تكاثر للجينات، -

.منها

قد، ف)ما أحيانا خلل دقة عملية تكاثرها إلا أنه قد يحدث ورغم الجينات تنشأ من جينات، * 

لمعدل في الجين اويستمر ، عن الأصليجعل النسخة الجديدة تختلف ( إنتقال، إنقلاب، تكرار

.التكاثر فتنشأ صفات مغايرة

–ات تكوين الجاميط–انقسام )يمكن حدوث الطفرات في أي طور من أطوار تكوين الفرد * 

.في الأشهر الثلاثة الأولىخاصة ( الزيجوتمرحلة تمايز خلايا 

على النقيض والحيوانات المستأنسة، وتكونيكون للطفرة قيمة إيجابية في حالة النباتات قد * 

لطافرة التي البشري للمؤثرات اتعريض الجنس بالنسبة للإنسان، لذا فمن المستحسن تجنب 

لى ما يزيد عو الأمراض الوراثية والتى يوجد منها ظهورالتشوهات يستدل على وجودها من 

السائدة )وراثى ما بين المحمولة على كروموسومات جسمية مرض 5000أكثر من 

.المرتبطة بالجنسوكذلك ( والمتنحية



:الأمثلةبعض • 

: Hemophiliaالدم تجلط أوعدمالهيموفيليا مرض -

هو الإناث ،في الذكور ويقل في بسيطا ،يكثر وهو عدم تجلط الدم عند الجروح ولوكان • 

ى تكون محمولة علالجينات المسببة أن أي مرض متنحي من الأمراض المرتبطة بالجنس 

.المصابين معظم الأشخاص إلى موت يؤدي  Xالكروموسوم 

المنجلىمرض أنيميا الخلايا المنجلية أو مرض فقر الدم -

ت الدم كرياوالتي تصيب الانيميا المنجلية هي من اشهر أمراض الدم الوراثية الانحلالية • 

جلية لقد سمي هذا المرض بالمن. الى فقر الدمالحمراء وتسبب تكسر هذه الخلايا مما يؤدي 

.او الهلالتأخذ شكل مقوس كالمنجل تحت المجهر وذلك لان كريات الدم الحمراء 

فىدخل التي تجلوبينويحدث هذا المرض نتيجة خلل في الجين الذي يصنع مادة البيتا • 

Xعلى كروموسوم ومسؤول عنه جين متنح يوجد . تركيب الهيموجلوبين



عمى الألوان

قل عند الذكور ويويكثر عند . هو عدم القدر على التمييز بين اللونين الأحمر والأخضر -

(.(Xعلى كروموسومالإناث ويسببه جين متنحى ويوجد 

Cystic fibrosis• ،Phenylketonuria (PKU) ،Galactosemia،Al zheimer’s

















DNA repair is a collection of processes by which a cell identifies and 

corrects damage to the DNA molecules that encode its genome

:DNA repair

ر بواسطتها تقوم الخلية بالتعرف على واصلاح الضروالتي مجموعة من العمليات هي 

DNAلجزيئات ال 

:الى قسمين DNAميكانيكيات اصلاح ال تقسم 

Direct Reversal of DNA Damage-1   : بها الضررالتي للقواعد يحدث اصلاح مباشر

.قبل الضررالى ما كانت عليه لارجاعها

: Excision Repair-2  واحلال قواعد صحيحة التي بها الضرر يحدث ازالة للقواعد حيث

.مكانها



 معظم أضرار الDNA  بها القواعد التي يتم اصلاحها عن طريق ازالة

.الضرر واحلال قواعد صحيحة محلها 

 لأضرار من ايتم الاصلاح عليها مباشرة ولكن قليل التي هناك بعض الأضرار

 pyrimidine dimersثنائيات البيرميدين تصحح بهذه الطريقة وخاصة التي 

يدين البيريمبتكوين روابط بين قواعد وذلك  UVالتعرض لأشعة الالناتجة من 

و ئ تركيب الجزعلى نفس الخيط ، مثل هذا التركيب يخرب من المتجاورة 

 Transcription , Replicationيعوق عملية ال 

 تسمىهذا النوع بإصلاح تقوم التي الميكانيكيةPhotoreactivation وذلك

تظل كسر هذه الروابط وفي تستخدم الضوء المرئي لأن الطاقة المنبعثة من 

.البيريميدين الأصلية في الجزيءقواعد 



يات النواة وحقيقأوليات النواة كثير من الكائنات من في هذه الميكانيكية موجودة 

ى الا أنها عير موجودة فالنباتات والحيوانات الراقية، مثل الخميرة وبعض 

.فيها الانسانالآخر بما البعض 

photoreactivationالتفاعل التنشيطي الضوئي -

ن استبعاد أي دوالثيمين مباشرة وجود إنزيم يقوم بكسر أو بشق ثنائيات يتضمن 

هذا الإنزيم باسم انزيم الفوتوليز، ويعرف من النيوكليتدات المجاورة 

Photolyase جود في ووالذي يعمل على كسر الروابط في ثنائيات الثيمين

نزيم ، حيث ينشط الأالطيف الأزرق طاقة ضوئية خاصة الضوء المحتوي على 

الثنائيات ن إلى كسر الرابطة بيتفاعل ضوئي كيميائي مؤديا ويساعد على حدوث 

(.الثيمين–السيتوزينثنائيات الثيمين ، تنائيات السيتوزين و ثنائيات ) 





excision repairالإصلاح الاستئصالي أو الإزالة -

استبعاد يتم خلالهاالانزيميالعمل عدة خطوات متتالية من الاستئصالي يتضمن الاصلاح • 

. DNAمن قطعة جديدة ثنائيات الثيمين وتخليق 

.الظلامبفاعلية في الاستئصالي التفاعل يحدث • 

بعد التوصل لموقع  endonucleaseانزيمالأولى بحدوث فصل بواسطة تتم الخطوة • 

المادة الفقري لخيط د العموالفوسفاتية ثنائية الاستر في الأنزيم رابطة ثنائيات الثيامين فيكسر 

مجاوره على يعمل على استبعاد قطعة حيث exonucleaseانزيم الوراثية، ثم يأتي دور 

المتكونه باستخدام بسد الفجوه  DNA polymerase IIذلك يعمل انزيم ، بعد جانبي الثنائيات 

بتكوين لحم الخيط على  ligaseمن سد الفجوة يعمل انزيم بعد الانتهاء الخيط المكمل كقالب ، 

الضوء في وجود كما يحدثم . النيوكليوتيدات  المتجاورةرابطة الفوسفاتية ثنائية الاستر بين 

الأزرق،







postreplicationاصلاح الضرر ما بعد التضاعف - repair

geneticالمتجانسالوراثيالتشكيلاعادةمبدأعلىالآليةهذهتعتمد•

recombination homologousقطعةلتحلDNAالصحيحهاوالمتكامله

ثنائيةعلىالمحتويDNAجزيئيتضاعفعندالمتضررهDNAقطعةمحل

thymineالثايمين dimmer (lesion)

هنالكفيكونالضررمنطقةأسفلعملهباستئنافDNAبلمرةانزيميقوم•

يتكونDNAتضاعفوبعدالثايمين،ثنائيةمقابلالجديدالدناشريطفيفجوة

معمتزاوجهغيرمنطقهعلىمحتويوالآخرمتكاملأحدهماDNAجزيئتين

.الضررمنطقةفيالنتروجينيةالقواعد



ة المنطقة غير المتزاوجتستبدل 

unpairing region  جزيئ في

DNA  ن مالمتضرر بتسلسل مماثل

 DNAلشريط النيوكليوتيدات

وهكذا. الجزيء الثانيمن الأصلي 

 DNAيتم الحصول على جزيئتين 

مينالثايثنائية يحتوى على أحدهما 

وفجوة وجزئ آخر صحيح


