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ΝΫΰελδ βΝ βμΝΜ απ υξδαεκτΝ δπζυηα κμΝ δ έε υ βμΝαπσΝ κΝΣηάηαΝΙα λδεάμΝ κυΝ
Παθ πδ βηέκυΝΙπαθθέθπθΝ θΝυπκ βζυθ δΝαπκ κξάΝ πθΝΰθπηυθΝ κυΝ υΰΰλαφΫαΝΝέΝ
ηγ4γήγβ,ΝΪλγλκΝβίβ,ΝπαλΪΰλαφκμΝβΝΧθκηδεάΝεα κξτλπ βΝ κυΝΙα λδεκτΝΣηάηα κμΨ. 
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ΫληκμΝΠαθ Ϋζβμ 

Σ ξθκζκΰέαΝεαδΝ δΪΰθπ βέΝΝΫ μΝ ξθδεΫμ,ΝηΫγκ κδ,Νπλκκπ δεΫμέ 

ΠΫηπ βΝβγ Φ ίλκυαλέκυΝβί1ι 

πδίζΫπκυ αμΝτλλκυΝΜαλέεα 

ι α ΫμμΝ ΰΰ ζέ βμΝΧαλΪζαηπκμ,ΝΚκτεζβμΝΠαθαΰδυ βμ 
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ΝΣΙΝΠΡΟΛΟΓΟΤ 

θΝ υπΪλξ δΝ ΫθαΝ ξαλαε βλδ δεσΝ κυΝαθγλυπκυΝπκυΝ κθΝ εαγδ ΪΝ ι ξπλδ σ,ΝπΫλαθΝ βμΝ δΪθκδΪμΝ
κυ,Ν έθαδΝβΝπ λδΫλΰ δαΝεαδΝβΝΪΰθκδαΝεδθ τθκυ,ΝπκυΝ πδ δεθτ δΝπΪθπΝ βθΝκληάΝ κυΝΰδαΝηΪγβ βΝεαδΝ
εα αθσβ βΝ πθΝφαδθκηΫθπθΝπκυΝ κθΝπ λδίΪζζκυθέΝ 

θαλέγηβ μΝ έθαδΝκδΝ δ κλέ μΝεα ΪΝ βθΝ δΪλε δαΝ βμΝπκλ έαμΝηαμΝπμΝ έ κμ,Ν δμΝκπκέ μΝΪθγλππκδΝ
πλπ κπσλκδ,Νλέ εαλαθΝ αΝπΪθ αΝΰδαΝ βθΝπλσκ κΝ βμΝ πδ άηβμΝεαδΝγυ έα αθΝπκζζΫμΝφκλΫμΝ βθΝ
εκδθπθδεάΝ κυμΝαπάΝεαδΝ υηΪλ δαέ  

ΫίαδαΝ θΝπκλ τγβεαθΝΪπαθ μΝη Ν εέθβ λκΝ βθΝηαελκβηΫλ υ βΝ κυΝ έ κυμ,Ν αζζΪΝ εΪπκδκδΝ έ πμΝ
ηαΰ τγβεαθΝαπσΝ βθΝηα αδκ κιέαΝ βμΝ σιαμ,Ν βμΝαθαΰθυλδ βμ,Ν πθΝυζδευθΝαθ αζζαΰηΪ πθΝεαδΝ βμΝ
εκδθπθδεάμΝεα αιέπ βμέΝΟυ ΫθΝεαεσθΝαηδΰΫμΝεαζκτ,Νσηπμ,ΝεαδΝπλΫπ δΝαπκ ξση θκδΝ βθΝα Ϋζ δαΝ
βμΝαθγλυπδθβμΝφτ βμΝαθαΰθπλέακθ αμΝ κΝπφΫζδηκΝ Νκ δ άπκ έ 

Ναθγλππσ β α,ΝαπσΝ δμΝπλυ μΝηΫλ μΝ βμΝπμΝηδαΝη ιΫζδιβΝ θσμΝΪζζκυΝ έ κυμΝΫπμΝεαδΝ άη λαΝ
πλαΰηα κπκδ έΝ Ϊζηα αΝ πλκσ κυέΝ ΚΪγ Ν φκλΪΝ εα αφΫλθ δΝ θαΝ ι π λΪ δΝ κθΝ αυ σΝ βμΝ αΝ
πδ βηκθδεΪΝ πδ τΰηα αΝ εαδΝ θαΝ αθ ίΪ δΝ αεσηβΝ υοβζσ λαΝ κθΝ κυ σΝ ΰδαΝ κΝ ΰΰτμΝ άΝ ηαελδθσΝ
ηΫζζκθέ 

υ υξυμ,Ν θΝ γαΝ ηπκλκτ Ν θαΝ δππγ έΝ κΝ έ δκ,Ν ΰδαΝ βθΝ ί ζ έπ βΝ βμΝ υηπ λδφκλΪμΝ ηαμΝ πμΝ
εκδθπθδεσΝ τθκζκέΝ ξκθ αμΝ βθΝ δΪγ άΝ ηαμΝ βθΝ ξθκζκΰδεάΝ πλσκ κ,Ν γαΝ ηπκλκτ αη Ν θαΝ
απαΰεδ λπγκτη Ν απσΝ ζκΰδεΫμΝ εαδΝ αθ δζάο δμΝ π λα ηΫθπθΝ αδυθπθ,Ν βηδκυλΰυθ αμΝ Ϋ δΝ Ν ηδαΝ
εκδθπθέα-πλσ υπκΝη ΝαλξΫμΝαλδ έαμ,Ναζζβζ ΰΰτβμΝεαδΝ ία ηκτέ 

ΟΝ λσζκμΝ κυΝ αθγλυπκυΝ βμΝ πδ άηβμΝ έθαδΝ πκζυ τθγ κμέΝ Οφ έζ δΝ κθΝ αυ σΝ κυΝ εαδΝ κΝ
τθκζκ,ΝθαΝ θ λΰ έΝη ΝΰθυηκθαΝ κΝεκδθσΝ υηφΫλκθΝεαδΝθαΝη αζαηπα τ δΝ σ κΝ βθΝΰθυ βΝ κΝ

π έκΝ κυΝ σ κΝ εαδΝ δμΝ αλξΫμΝ δμΝ κπκέ μΝ γαΝ αεκζκυγά κυθΝ κδΝ βη λδθκέΝ ηαγβ Ϋμ-κδΝ αυλδαθκέΝ
δ Ϊ εκθ μέ 

Ν εα Ϊ α βΝ βΝ κπκέαΝ παλα βλ έ αδΝ άη λαΝ αθαΝ βθΝ υφάζδκ,Ν η Ν βθΝ πδ βηκθδεάΝ εκδθσ β αΝ θαΝ
ελτί αδΝ πέ πΝ απσΝ κΝ ΪίαθκΝ βμΝ «πθ υηα δεάμΝ αθπ λσ β αμ»Ν κθΝ ηδελσεκ ηκΝ πθΝ
παθ πδ βηδαευθΝ εαδΝ ξθκζκΰδευθΝ δ λυηΪ πθ,Ν πζΫθκθ αμΝ αΝ ξΫλδαΝ βμΝ υμΝ τΰξλκθκμΝ Πσθ δκμΝ
ΠδζΪ κμΝ εαδΝ ηΫθκθ αμΝ αηΫ κξβΝ αΝ πλκίζάηα αΝ κυΝ υλτ λκυΝ εκδθπθδεκτΝ υθσζκυ,Ν έθαδΝ
απκΰκβ υ δεάέ 

ΟΝ πδ άηκθαμ,Νκφ έζ δΝθαΝίκβγά δΝ κυμΝ υθαθγλυπκυμΝ κυ,ΝθαΝθκδα ΫδΝΰδαΝ βθΝ υβη λέαΝ κυμ,Ν
θαΝ πδ δυι δΝ βθΝπλσκ κΝεαδΝ βθΝη α λκφάΝ κυΝεέί βζκυΝstatus quo πθΝβη λυθΝηαμέΝΣσ ΝησθκΝ
γαΝΫξ δΝπλΪι δΝεΪ δΝ πκυ αέκ,Ν κΝσπκδκΝέ πμΝθαΝηβθΝαπκφΫλ δΝ Ϊφθ μΝεαδΝξλάηα α,ΝσηπμΝεαθΫθαμΝ
θΝγαΝηπκλΫ δΝθαΝ κυΝαλθβγ έΝηδαΝγΫ βΝ αΝεδ ΪπδαΝ πθΝαθγλυππθΝεαδΝσξδΝ Ναυ ΪΝ πθΝηέα λπθΝ

εαδΝξαη λπυθΝαθγλππΪεπθέ 
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Π ΡΙ ΥΟΜ Ν  

1. Ι κλέαΝ εαδΝ ιΫζδιβΝ βμΝ δκζκΰέαμΝ εαδΝ βμΝΚυ αλκΰ θ δεάμΝηΫ πΝαθαεαζτο πθ- αγηυθ 
( ζέ μΝκ-13) 

2. πδ εσπβ βΝ εα βΰκλδυθΝξλπηκ πηα δευθΝαθπηαζδυθ ( ζέ μΝ1ζ-20) 

3. Σ ξθδεΫμΝαθΪζυ βμΝξλπηκ πηΪ πθμΝπζ κθ ε άηα α,Νπ λδκλδ ηκέ,Ν φαληκΰΫμ ( ζέ μΝβ1-

24) 

4. κηάΝ κυΝξλπηκ υηα κμ ( ζέ μΝβ5-29) 

5. Καλυσ υπκμμΝαθΪζυ βΝ ξθδεάμ,Νξλυ δμ,Νπαλα άλβ βΝξλπηκ πηΪ πθ ( ζέ μΝγ0-34) 

6. FISH: in situ υίλδ δ ησμΝ η  φγκλδκξλυηα α,Ν αλξάΝ η γσ κυ,Ν δαφκλ δεΫμΝ πλκ ΰΰέ δμ( 
 ζέ μΝγ5-37)  

7. CGH εαδΝaCGH( ζέ αΝγ8) 

8. PCR: ία δεΫμΝ αλξΫμ,Ν πζ κθ ε άηα α,Ν η δκθ ε άηα α,Ν δαφκλ δεΫμΝ πλκ ΰΰέ δμ ( ζέ μ 
39-46) 

9. SequencingμΝαθΪζυ βΝ υ βηΪ πθΝπλυ βμ,Ν τ λβμΝεαδΝ λέ βμΝΰ θδΪμ ( ζέ μΝζ6-57) 

10. NIPTμΝηβΝ π ηία δεσμΝπλκΰ θθβ δεσμΝΫζ ΰξκμΝη Ν βΝξλά βΝcffDNA ηίλτκυ ( ζέ μΝη8-61) 

11. θ έΝ πδζσΰκυΝεαδΝ υξαλδ έ μ ( ζέ μΝθ2-63) 

12. τθ κηβΝπ λέζβοβΝ βθΝ ζζβθδεάΝεαδΝ ΰΰζδεάΝΰζυ α ( ζέ αΝθ4) 

13. δίζδκΰλαφέα ( ζέ μΝθ5-66) 
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1.ΙΣΟΡΙ Ν Κ ΙΝ Ξ ΛΙΞ Ν Σ Ν ΙΟΛΟΓΙ Ν Κ ΙΝ Σ Ν ΚΤΣΣ ΡΟΓ Ν ΣΙΚ Ν Μ ΧΝ
Ν Κ ΛΤΦ ΧΝ-Σ ΘΜΧΝ 

θΝ εκδ Ϊι δΝ εαθΫδμΝπέ πΝ βθΝ δ κλέα,Ν γαΝπαλα βλά δΝππμΝκυ δα δεΪΝβΝ αθγλππσ β αΝ ΰδαΝ ΫθαΝ
ιαδλ δεΪΝ η ΰΪζκΝ ξλκθδεΪΝ δΪ βηα,Ν παλΫη δθ Ν Ϊ δηβΝ σ κθΝ αφκλΪΝ κΝ εκηηΪ δΝ βμΝ
πδ βηκθδεάμ- ξθκζκΰδεάμΝπλκσ κυέ 

 Ναυ άΝ βθΝεα Ϊ α βΝ υθΫίαζζ Ν αΝηΫΰδ α,ΝβΝ ε ηηΫθβΝεαδΝεαγαλΪΝΰδαΝζσΰκυμΝξ δλαΰυΰβ βμ,Ν
Ϋζζ δοβΝ ησλφπ βμΝ εαδΝ παδ έαμΝ βμΝ πζ δκθσ β αμΝ πθΝ α σηπθΝ εαδΝ βΝ π δ ηα δεάΝ αθ έ α βΝ βμΝ
γλβ ε υ δεά Ν εαδΝ πκζδ δεάμΝ βΰ έαμ,Ν θαΝ απκ ξ κτθΝ εαδΝ θαΝ θ πηα υ κυθΝ θΫ μΝ γ πλέ μΝ εαδΝ
πδ τΰηα α,ΝπκυΝεα Ϋλδπ αθΝπαΰδπηΫθ μΝεαδΝζαθγα ηΫθ μΝαθ δζάο δμΝξδζδ δυθέ 

ΌηπμΝεαδΝη ΪΝ δμΝ εκ δθΫμΝαυ ΫμΝπ λδσ κυμΝΰδαΝ κΝαθγλυπδθκΝπθ τηα,ΝβΝ πδ βηκθδεάΝεκδθσ β αΝ
υθΫξδ ΝθαΝεδθ έ αδΝη ΝΰθυηκθαΝ υΰε ελδηΫθαΝ σΰηα αΝαθαΝ πδ άηβ,ΝεαδΝθαΝαπκλλέπ δΝη Ντίλ δμΝ

εαδΝ δλπθ έ μ,Ν εΪγ Ν Ν ΪθγλππκΝ πκυΝ σζηαΰ Ν θαΝ π δλαηα δ έ,Ν θαΝ κεδηΪ δΝ εαδΝ θαΝ αθαεαζτο δΝ
θΫκυμΝκλέακθ μέ 

δ δεσ λαΝ βθΝ πδ άηβΝ βμΝ δκζκΰέαμ,Ν βΝ πλσκκ κμΝ απσΝ βθΝ πκξάΝ πθΝ αλδ κ ζδευθΝ
παλα βλά πθΝΫπμΝεαδΝ κθΝ Ϋεα κ-Ϋί κηκΝαδυθαΝ έθαδΝ έξπμΝ δΪγ βΝυπ λίκζάμ,Ναπ δλκ ζΪξδ βέΝ
ξ σθΝ υκΝ ξδζδΪ μΝ ξλσθδαΝ βΝ πδ άηβΝ πκυΝ η ζ Ϊ δΝ βθΝ απά,Ν παλΫη δθ Ν απ ζπδ δεΪΝ
παλαη ζβηΫθβέΝΠλαΰηα δεσΝ δλπθδεσ,ΝαθΝ ε φ κτη Ν βθΝ ιαγζέπ βΝεαδΝ κθΝπσθκΝπκυΝυπΫη δθαθΝ
κζσεζβλ μΝ ΰ θθ ΫμΝ αθγλυππθ,Ν ζσΰπΝ Ϋζζ δοβμΝ Ϋ πΝ εαδΝ κδξ δπ υθΝ ΰθυ πθΝ υΰδ δθάμΝ εαδΝ
δα λκφάμέ 

υθυπκζκΰέακθ αμΝ αΝπαλαπΪθπ,Ν γαΝπ λέη θ Ν εαθ έμΝππμ γαΝ λξσ αθΝ βΝ δΰηάΝ ΰδαΝ βθΝ η ΰΪζβΝ
αθαεΪζυοβΝπκυΝγαΝπλκ Ϋφ λ ΝθΫ μΝπλκκπ δεΫμέΝΌπ λΝεαδΝ ΰΫθ κ,Ν αΝηΫ αΝ κυ 17κυ  αδυθαη Ν βθΝ
φ τλ βΝ κυΝκπ δεκτΝηδελκ εκπέκυέ 

Ϋίαδα,ΝΰδαΝθαΝφ Ϊ κυη Ν κΝ άη λα,ΝπΫλα αθΝ ξ σθΝ Ϋ λ δμΝαδυθ μ,ΝαλΰάμΝαζζΪΝ κυζΪξδ κθΝ
υπαλε άμΝ ιΫζδιβμέΝ βθΝπκλ έαΝαυ άΝπαλα βλκτη ΝΝσ δΝαπσΝ κΝ1θηίΝΫπμΝ κΝ1κηίΝ αΝίάηα αΝά αθΝ
αθΝ ηβΝ δΝ ΪζζκΝ θ κΰθδεΪέΝ Σ λΪ δ μΝ φυ δκΰθπηέ μΝ σππμΝ κΝ αλίέθκμΝ εαδΝ κΝ ΜΫθ ζΝ γ πλάγβεαθΝ
παλέ μΝ βμΝ πδ άηβμΝΰδαΝη ΰΪζκΝξλκθδεσΝ δΪ βηαΝεαδΝησθκΝη Ν κθΝ λξκησΝ κυΝβίκυ αδυθαΝυπάλι Ν
πλαΰηα δεσΝ θ δαφΫλκθΝεαδΝπλσκ κμέ 

Οφ έζκυη ΝθαΝ ι Ϊ κυη Ν δμΝ ξλκθκζκΰέ μ-κλσ βηαΝπκυΝ ξ έακθ αδΝη Ν βθΝ δ κλέαΝ βμΝ δκζκΰέαμΝ
εαδΝ εα σπδθΝ συ κυΝ θαΝ π ε αγκτη Ν δμΝ αθαεαζτο δμΝ πκυΝ πλκυγβ αθΝ κΝ π έκΝ βμΝ
Κυ αλκΰ θ δεάμ,Ν συ πμΝυ Ν θαΝίλ γκτη Ν Ν γΫ βΝ θαΝ ε δηά κυη Ν βθΝ εα Ϊ α βΝ βθΝ κπκέαΝ
ίλδ εσηα Ν βθΝ άη λκθΝβηΫλαέ 

θ δε δεΪ 

Μ ΪΝ βθΝαθαεΪζυοβΝ κυΝηδελκ εκπέκυ,ΝβΝ π λδεάΝ κηάΝ πθΝφυ υθΝεαδΝ πθΝαυπθΝηπκλσυ Ν
πζΫκθΝθαΝη ζ βγ έέΝΣκΝ1θθη,ΝκΝR.Hooke ξλβ δηκπκδυθ αμΝ κΝπλυ κΝκπ δεσΝηδελκ εσπδκΝΫ δι Ν
σ δΝ κΝεαζαηπσεδΝαπκ ζΫδ αδΝαπσΝηδελσ λ μΝηκθΪ μ,ΝπκυΝ αΝκθσηα Νετ αλαέΝ αθΝβΝαπαλξάΝ
βμΝ πδ άηβμΝπκυΝκθκηΪακυη ΝΚυ αλκζκΰέα,ΝβΝκπκέαΝ σξκΝ βμΝΫξ δΝ βθΝεα αθσβ βΝ βμΝ κηδεάμΝ
κλΰΪθπ βμΝ πθΝευ ΪλπθέΟΝLeeuwenhoek παλα άλβ Νίαε άλδαΝεαδΝπλπ σαπαΝεαδΝαθαεΪζυο Ν
Ϋ δΝ ΰδαΝ πλυ βΝ φκλΪΝ κυμΝ ηδελκκλΰαθδ ηκτμέΜ ΪΝ απσΝ πλκ πΪγ δαΝ πκζζυθΝ λ υθβ υθ,Ν
δαφκλ δεΪΝεκηηΪ δαΝ κυΝευ ΪλκυΝεαδΝ πθΝ δα δεα δυθΝ βμΝαπάμΝΫΰδθαθΝΰθπ Ϊέ 

θΝ ά αθΝ παλΪΝ ησθκΝ αΝ 1λίίΝ σ αθΝ κδΝ θσηκδΝ κυΝ G.Mendel παθάζγαθΝ κΝ πλκ εάθδκΝ εαδΝ βΝ
πδ άηβΝ βμΝ ΰ θ δεάμΝ Ϊλξδ Ν θαΝ ξβηα έα αδΝ απκαβ υθ αμΝ θαΝ εα αθκά δΝ βθΝ ίΪ βΝ εαδΝ βθΝ
εζβλκθσηβ βΝ βμΝπκδεδζσ β αμΝ κυμΝκλΰαθδ ηκτμέ 
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ΟδΝ δ Ϋ μΝ βμΝευ αλκζκΰέαμΝεαδΝ βμΝΰ θ δεάμΝ υθ υΪ βεαθΝυ ΝθαΝ ξβηα δ έΝβΝ πδ άηβΝ βμΝ
ευ αλκΰ θ δεάμέΝ Ν τθ βιβΝ αυ άΝ πλκάζγ Ν απσΝ βθΝ δαπέ π βΝ σ δΝ αΝ ΰκθέ δαΝ πκυΝ κλέακυθΝ
δΪφκλ δεκτμΝξαλαε άλ μΝίλέ εκθ αδΝ αΝξλπηκ υηα αέ 

ΣαΝθκυεζ δεΪΝκιΫαΝαπκηκθυγβεαθΝΰδαΝπλυ βΝφκλΪΝ κΝ1κθλ,ΝσηπμΝ θΝά αθΝπαλΪΝησθκΝ κΝ1λζζ,Ν
σ αθΝ κΝ Avery εαδΝ κδΝ υθ λΰΪ μΝ κυΝ απΫ διαθΝ ππμΝ κΝ DNA έθαδΝ κΝ ΰ θ δεσΝ υζδεσέΝ Ν κηά,Ν
ζ δ κυλΰέαΝεαδΝΪζζ μΝ εφΪθ δμΝ πθΝθκυεζ δευθ,Νη ζ άγβεαθΝΫε κ Ν πδ αηΫθαέ Ναπκ αφάθδ βΝ
κυΝ ΰ θ δεκτΝ ευ δεΪΝ Ϋΰδθ Ν εα ΪΝ βθΝ δΪλε δαΝ βμΝ εα έαμΝ κυΝ 1λθίέ Ν πλυ βΝ φκλΪΝ πκυΝ
υθ Ϋγβε Νΰκθέ δκΝά αθΝ κΝ1λιηΝαπσΝ κθΝKhorana εαδΝ κυμΝ υθ λΰΪ μΝ κυέ 

θαζυ δεσ λα 

1665 Hookeμπαλα άλβ βΝευ ΪλπθΝεαζαηπκεδκτΝη Νκπ δεσΝηδελκ εσπδκ 

1672 Grewμηδελκ εκπδεάΝαθα κηέαΝφυ υθ-Θ πλέαΝαλ θδεκτΝεαδΝγβζυεκτ 

1674 Leeuwenhoekμί ζ έπ βΝ ηδελκ εκπέκυΝ ηΫ πΝ λδίάμΝ κυΝ φαεκτΝ εαδΝ η ζΫ βΝ ία βλέπθ,Ν
πλπ καυπθΝεαδΝευ ΪλπθΝαέηα κμ 

1694 Camerariusμαπσ διβΝτπαλιβμΝφτζκυΝ αΝφυ Ϊ 

1761-1766 Kolreuterμαπσ διβΝυίλδ δ ηκτΝ αΝφυ Ϊ 

1809 Lamarckμγ πλέαΝ ιΫζδιβμ-εζβλκθσηβ βμΝ πέε β πθΝξαλαε βλδ δευθ 

1828 BrownμαθαεΪζυοβΝπυλάθαΝ αΝφυ Ϊ 

1835 Mohlμευ αλδεάΝ αέλ β 

1838-1839 Schleiden/Schwannμευ αλδεάΝγ πλέα 

1859 DarwinμΝγ πλέαΝ βμΝ ιΫζδιβμ 

1865 MendelμΝυίλδ δ ησμΝ αΝφυ Ϊ 

1869 MiescherμΝαθαεΪζυοβΝθκδυεζ δευθΝκιΫπθΝ κΝ πΫληαΝ κυΝ κζπηκτ 

1875 Pasteurμ κυζ τκθ αμΝ η Ν ηδελκκλΰαθδ ηκτμ,Ν απΫ δι Ν ππμΝ βΝ απάΝ πλκετπ δΝ απσΝ
πλκυπΪλξκυ αΝαπά 

1876 HertwigμΝαθαεΪζυο Νσ δΝβΝΰκθδηκπκέβ βΝ έθαδΝΫθπ βΝ πΫληα κμ-παλέκυ 

1882 FlemmingμΝηέ π βΝεαδΝξλπηα έθβ 

1883 Galton μΝαθγλυπδθβΝεζβλκθκηδεσ β αΝεαδΝ υΰκθδεά(Eugenics) 

1883 BenedenμΝκΝαλδγησμΝ κθΝΰαη δευθΝξλπηκ πηΪ πθΝ έθαδΝηδ σμΝ πθΝ πηα δευθ 

1883-1885 WeismannμησθκΝκδΝαζζαΰΫμΝ αΝΰαη δεΪΝετ αλαΝεζβλκθκηκτθ αδ 

1884 StrasburgerμΝ πδί ίαέπ ΝαλξΫμΝHertwig 

1886 AbbeμΝζΪ δΝ κΝφΪεσΝεαδΝΪυιβ βΝ δαελδ δεάμΝδεαθσ β αμΝκπ δεκτΝηδελκ εκπέκυ 

1891 HenkingμΝπαλα άλβ βΝΧΝξλπηκ υηα κμ 

1892 BoveriμΝξλπηκ πηδεάΝγ πλέαΝεζβλκθκηδεσ β αμ 
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1900 Correis, Tschermak, de Vries: πδί ίαέπ β θσηπθ Mendel 

1901 de VriesμΝπλυ βΝαθαφκλΪΝ κυΝσλκυΝΜ Ϊζζαιβ 

1902 McCiung: X ξλπηκ υηα αΝ ΝΫθ κηα 

1902-1903 SuttonμΝγ πλέαΝξλπηκ πηα δεάμΝεζβλκθκηδεσ β αμ 

1903 JohansenμΝ δ αΰπΰάΝσλπθΝΰκθέ δκ,ΰκθσ υπκμ,Νφαδθσ υπκμ 

1904 MontgomeryμΝ δ αΰπΰάΝσλκυΝαυ κ πηδεΪ 

1908 GatesμΝπλυ βΝπαλα άλβ βΝ αε υζδκ δ κτμΝξλπηκ υηα κμ 

1909 Janssens: γ πλέαΝξδα ηΪ πθΝη έπ βμ 

1910 MorganμΝ η ΪζζαιβΝ Ϊ πλκυΝ ηα δκτΝ βθΝ D.Melanogaster εαδΝ υ ξΫ δ βΝ η Ν φυζ δεΪΝ
ξλπηκ υηα α(Nobel κΝ1λγγ,πλυ κμΝευ αλκΰ θ δ άμ) 

1917-1919 Bridgesμ δπζα δα ησμΝ βθΝDrosophilla 

1921 SturtentμΝαθα λκφάΝξλπηκ υηα κμΝεαδΝBlakesleeμΝ λδ πηέαΝ αΝφυ Ϊ 

1924 Feulgen/Rossenbeck: ξθδεάΝξλυ βμΝξλπηκ πηΪ πθ 

1926 Stern: η Ϊγ β β Drosophilla 

1927 Muller:πλσεζβ βΝη αζζΪι πθΝη Ναε έθ μΝΧΝ βθΝDrosophilla(Nobel 1946) 

1928 HeitzμΝ δ αΰπΰάΝσλπθΝ υξλπηα έθβΝεαδΝ λκξλπηα έθβ 

1929 B.McClintockμηκλφκζκΰδεάΝαθαΰθυλδ βΝξλπηκ πηΪ πθΝεαζαηπκεδκτ 

1932 Ruuka/KnollμΝπ λδΰλαφάΝαλξυθΝβζ ε λκθδεκτΝηδελκ εκπέκυ 

1937 BlakesleeμΝεκζξδεέθβ 

1939 DarlingtonμΝδ κ-ξλπησ πηα 

1944 Auerbach/Robsonμξλά βΝξβηδευθΝΰδαΝη αζζΪι δμ 

1944 Avery,McLeod,McGary,GriffithμΝ πσ διβΝππμΝ κΝDNA έθαδΝ κΝΰ θ δεσΝυζδεσ 

1949 BarrμΝ πηΪ δκΝBarr 

1950 McClintockμΝ υ άηα αΝ ζΫΰξκυΝ κΝεαζαησεδ(Nobel 1983) 

1952 Hershey/Chase: 35S εαδ 32P άηαθ β απΫ δι ΝππμΝ κΝDNA έθαδΝ κΝΰ θ δεσΝυζδεσ 

1952 ChargaffμΝεα Ϋΰλαο Ν δμΝA/T εαδΝG/C αθαζκΰέ μ 

1953 Watson/Crick/Wilkins/Franklin: κηά δπζάμ Ϋζδεαμ DNA(Nobel 1962 κδΝ λ δμΝπλυ κδ) 

1958 Meselson/Stahlμβηδ υθ βλβ δεάΝαθ δΰλαφάΝεαδΝCrick:tRNA εαδΝαθ δεπ δεσθδκ 

1959 LejeuneμΝαθαεΪζυοβΝ υθ λσηκυΝDown εαδΝFordμαθαεΪζυοβΝ υθ λσηκυΝTurner 

1961 Jacob/Monod: κπ λσθδκ(Nobel 1965) 
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1961 Nirenberg/Mattheiμ πΪ δηκΝ κυΝΰ θ δεκτΝευ δεΪ(επ δεσθδκή λδπζΫ α) 

1962 ArberμΫθαυηαΝπ λδκλδ ηκτ 

1962-1963 Nass/NassμΝτπαλιβΝDNA Νηδ κξσθ λδα 

1964 Holidayμυίλδ δεσΝ ηκθ ΫζκΝ εαδΝ Britten/Wurngμ παθαζαηίαθση θαΝ εκηηΪ δαΝ DNA κυμΝ
υεαλυυ μ 

1966 Crick:Wobble hypothesis(ΫθαΝαηδθκιτ,π λδ σ λαΝεπ δεσθδα) 

1967 GellertμΝαθαεΪζυοβΝζδΰΪ βμ 

1970 Pardue/Gill: DNA/DNA εαδ RNA/DNA υίλδ δ ησμ in situ 

1970 Caspersson:φγκλέακυ α εαδ G-Banding ξθδεά ξλπηκ πηΪ πθ εαδ 
Baltimore/Temin:αθ έ λκφβ η αΰλαφΪ β  λ λκδκτμ 

1972 Singer/NicolsonμΝγ πλέαΝσ δΝκδΝίδκζκΰδεΫμΝη ηίλΪθ μΝ έθαδΝυΰλΪΝ υκΝ δα Ϊ πθ 

1973 Nathansμπ λδκλδ δεΪΝ ΫθαυηαΝ ΰδαΝ ξαλ κΰλΪφβ βΝ ξλπηκ πηΪ πθ(Nobel 1978 ηααέΝ η Ν
Nathans,Arber) 

1974 ThomasμΝπαζέθ λκηδεΫμΝαεκζκυγέ μ 

1975 KhoranaμΝ ξθβ άΝ τθγ βΝΰκθδ έκυ 

1977-78 Sanger: split ΰκθέ δα 

1982 Bloom/Carbon:ηκλδαεάΝ κηάΝε θ λκη λδ έκυ 

1983 EvansμΝαθαεΪζυοβΝευεζδθυθ 

1987 Greider/Blackburn: αθαεΪζυοβ ζκη λΪ βμ εαδ Burk/Corle/Olson:Yeast Artificial 

Chromosomes 

Ν Κ ΛΤΦ ΙΝΚΟΜ ΙΚ Ν Μ Ι ΝΓΙ ΝΣ ΝΝΚΤΣΣ ΡΟΓ Ν ΣΙΚ  

έΝ ΚαζζδΫλΰ δαΝ ευ Ϊλπθ-δ υθμΝ ΟΝ S.Ringer, λ αθσμΝ φυ δκζσΰκμ,Ν αθαΰθπλέα αδΝ πμΝ κΝ
βηδκυλΰσμΝ κυΝ«Ringer’s Lactate» δαζτηα κμ, κΝκπκέκΝπ λδΫΰλαο Ν ΫΝΫθαΝαπσΝ αΝπ δλΪηα ΪΝ κυΝ
κΝ1κκβΝπκυΝαφκλσυ αθΝin vitro αζα δεΪΝ δαζτηα αΝΰδαΝ βθΝ δα άλβ βΝκλΰΪθπθΝαυπθΝΫιπΝαπσΝ κΝ
υηαέ λΰσ λα,Ν κΝ Roux(1885) εαδΝ κΝ Harrison(1907-1910) εαγδΫλπ αθΝ βθΝ η γκζκΰέαΝ εαδΝ δμΝ

αλξΫμέ 

έΝΠκζυ θδεΪΝ ξλπηκ υηα αμΝΟ E.Balbiani,ηδελκίδκζσΰκμΝπκυΝ Ϋΰδθ Ν ηίλυκζσΰκμ,Νπλσ δθ Ν βθΝ
γ πλέαΝ βμΝ αυ κθκηέαμΝ πθΝ ΰαη δευθΝ ευ ΪλπθΝ κΝChironomus. Ν αθαΰθυλδ βΝ πκζυ θδευθΝ
ξλπηκ πηΪ πθΝ ά αθΝ ΫθαΝ ελέ δηκΝ ίάηαΝ βθΝ αθαΰθυλδ βΝ πθΝ ηκ έίπθΝ αυθπ βμΝ πκυΝ ίκβγκτθΝ
βθΝαθαΰθυλδ βΝ κηδευθΝαθαεα α Ϊι πθΝεαδΝΰ θπηδευθΝαζζαΰυθέ 

Γέ υθπ βΝGiemsaμΝ Ναυθπ βΝG, απσΝ κθΝGustav Giemsa, ξβηδεσΝεαδΝίαε βλδκζσΰκ,ΝΫεαθ Ν βθΝ
αλξάΝ ΰδαΝ πκζζαπζΫμΝ ξθδε μΝ ξλυ βμΝ πκυΝ ξλβ δηκπκδκτθ αδΝ άη λαΝ Ν λΰα βλδαεΫμΝ
ευ αλκεαζζδΫλΰ δ μέΝ Ν πλυ βΝ βηκ έ υ βΝ Ϋζαί Ν ξυλαΝ κΝ 1λίζέΝ Ν ξλπ δεάΝ απκ ζΫδ αδΝ απσΝ
azure B,βπ έθβΝεαδΝηπζ Ν κυΝη γυζ θέκυΝεαδΝξλβ δηκπκδάγβε ΝαλξδεΪΝΰδαΝδ κπαγκζκΰδεάΝξλυ β,Ν
παλα έ πθΝ σππμΝ Σλυπαθσ πηα,Χζαητ δαΝ εέαέ Ν Giemsa ξλπηα έα δΝ παλα ε υΪ ηα αΝ αέηα κμΝ
εαδΝ ηυ ζκτΝ πθΝ κ υθΝ ΰδαΝ θαΝ ι ξπλέακυθΝ λυλκετ αλα,Ν ζ ηφκετ αλα,Ν ηκθκετ αλαΝ εαδΝ
αδηκπ ΪζδαέΝΌηπμΝβΝδεαθσ β αΝ βμΝξλπ δεάμΝθαΝ υθ Ϋ αδΝη Ν δμΝφπ φκλδεΫμΝκηΪ μΝ πθΝ ηυθΝ
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A-T βμΝ πΫ λ ο Ν θαΝ θαΝ ξλβ δηκπκδβγ έΝ βθΝ εαλυκ υπδεάΝ αθΪζυ βΝ πθΝ η αφα δευθΝ
ξλπηκ πηΪ πθέΝ εσηβΝεαδΝ άη λαΝξλβ δηκπκδ έ αδΝεα ΪΝεσλκθΝ Ν λΰα άλδαΝευ αλκΰ θ δεάμέΝ
ΓδαΝθαΝί ζ δυ κυη Ν βθΝπκδσ β αΝαθΪζυ βμΝξλπηκ πηΪ πθ,Νπλκβΰ έ αδΝβΝπΫοβΝ πθΝπλπ δθυθΝ
βμΝξλπηα έθβμΝη Ν λυοέθβΝπλσΝ βμΝπλκ γάεβμΝGiemsa. 

έΝΤπκ κθδεσΝ δΪζυηαμΝ Ν υξΪδαΝαθαεΪζυοβΝ κυΝαπσΝ κΝHsu, ΚδθΫακ- η λδεΪθκΝευ αλδεσΝίδκζσΰκ,Ν
Ϋ π Ν υγβ βΝ βθΝ ευ αλκΰ θ δεάΝ πθΝ γβζα δευθΝ εαδΝ κυΝ αθγλυπκυέΝ  κΝ εζα δεσΝ πζΫκθΝ
«Χλπηκ υηα αΝ γβζα δεζπθΝ in vitro-αθγλυπδθκμΝ εαλυσ υπκμ»Ν κυΝ 1ληβ,Ν π λδΰλΪφκθ αδΝ η Ν
αελέί δαΝ κδΝ δα δεα έ μΝ ΰδαΝ κΝ λυ δηκΝ πθΝ ξλπηκ πηΪ πθΝ Ν πζαεέ δαΝ εαδΝ βΝ η γκ κζκΰέαΝ
αθαΰθυλδ βμΝ πθΝζθΝξλπηκ πηΪ πθΝ πθΝαθγλππέθπθΝ πηα δευθΝευ ΪλπθέΝ έθαδΝΰθπ σμΝπμΝκΝ
πα ΫλαμΝ βμΝευ αλκΰ θ δεάμΝ πθΝγβζα δευθέ 

έΝ ελδίάμΝαλδγησμΝξλπηκ πηΪ πθμΝΟΝTjio, Ν πέ ε οβΝ κΝΠαθ πδ άηδκΝLund βμΝκυβ έαμΝ κΝ
1ληη,ΝΫδθαδΝκΝπλυ κμΝεα αΰ ΰλαηηΫθκμΝθαΝαθαφΫλ δΝ κθΝαλδγησΝζθΝ ξ δεΪΝη Ν αΝξλπηκ υηα αέ 
ΣβθΝ αηΫ πμΝ πση θβΝ ξλκθδΪΝ ηααέΝ η Ν κθΝ Levan, βηκ έ υ αθΝ κΝ Hereditas report κΝ κπκέκΝ
αθαφΫλκυθΝππμΝ αΝ πηα δεΪΝετ αλαΝ κυΝαθγλυπκυΝΫξκυθΝζθΝξλπηκ υηα αέΝΣκΝπλκαθαφ λγΫθΝ
π τξγβΝ ηΫ πΝ ί ζ έπ βμΝ πθΝ ξθδευθΝ κυΝ Hsu εαδΝ αθΪζυ βΝ αθγλυπδθπθΝ πθ υηκθδευθΝ
δθκίζα υθέ 

ΣέΝ π θ λΰκπκέβ βΝ ΧΝ ξλπηκ υηα κμμΝ ΣκΝ 1λθίέΝ ΟδΝ Ohno/Hauschka παλ έξαθΝ πζβλκφκλέ μΝ
ξ δεΪΝη Ν βθΝκλΰΪθπ βΝ κυΝΧΝξλπηκ υηα κμΝ αΝπκθ έεδαέΝ ΝM.F.Lyon, ΰΰζέ αΝΰ θ έ λδα,Ν

Ϋεαθ ΝΫλ υθ μΝπΪθπΝ βθΝαπ θ λΰκπκέβ βΝ κυΝΧ,Νία δαση θβΝ αΝπλσ λαΝ κδξ έαέΝΣβθΝ πκξά 

εΫδθβ,Ν ησθκΝ κΝ αζηπδθδ ησμΝ υθ ηΫθκμΝ η Ν φυζ δεΪΝ ξλπηκ υηα αΝ ά αθΝ ΰθπ σμΝ κυμΝ
αθγλυπκυμ,Νη Ν κυμΝΪλλ θ μΝθαΝηβθΝ δαγΫ κυθΝ πδγβζδαεάΝξλυ β(Pigment) εαδΝ δμΝ λκαυΰπ δεΫμΝ
ΰυθαέε μΝ θαΝ ηφαθέακυθΝ αη λκ πάΝ ξλυ βέΝ Ν Lyon αθαεΪζυο Ν βθΝ απ θ λΰκπκέβ βΝ Ϋθπ 

λΰαασ αθΝ πΪθπΝ κυμΝ εδθ τθκυμΝ βμΝ λα δ θΫλΰ δαμέΝ Ν υπσγ βΝ βμΝ ππμΝ βΝ απ θ λΰκπκέβ βΝ
υηίαέθ δΝΰδαΝθαΝαπκεα α αγΫδΝβΝ σ βΝΧΝ δμΝΰυθαέε μ,ΝΫΰδθ Ν βη έκΝαθαφκλΪμέ 

έΝ θαεΪζυοβΝ λδ πηέαμΝβ1(Down)μΝΆ ξ αΝη Ν βθΝ δξκΰθπηέαΝπκδκμΝγαΝΫπλ π ΝθαΝαθαΰθπλδ γΫδΝ
π λδ σ λκΝεαδΝπκδκμΝσξδ,ΝβΝ λδ πηέαΝβ1Ν έθαδΝ κΝπλυ κΝπαλΪ δΰηαΝπθ υηα δεάμΝεαγυ Ϋλβ βμΝ
πκυΝ υθ Ϋγβε Ν Ϊλλβε ΪΝ η Ν ξλπηκ πηα δεάΝ αθπηαζέαέΝ υ σΝ υθΫίβΝ κΝ 1ληλΝ απσΝ κυμΝ
Lejeune/Gauthier/Turpin. ΝκηΪ αΝ κυΝLejeune ίλάε Ν πέ βμΝ κΝ τθ λκηκΝCri-du-chat(1λθζ),Ν κΝ
18q minus τθ λκηκ(1λθθ)ΝεαδΝ δμΝ λδ πηέ μΝλ(1λιί)ΝεαδΝκ(1λι1)έ(Ferguson, 2015) 

έΝ θαεΪζυοβΝ λδ πηέαμΝ 1γ(Patau): ΣκΝ 1λθί,Ν κΝ Γ ληαθσμΝ K.Patau, αθΫφ λ Ν βθΝ πλυ βΝ
π λέπ π βΝ λδ πηέαμΝ 1γ,Ν ΰθπ σΝ εαδΝ υμΝ Bartholin-Patau υθ λκηκέΝ Ο Bartholin έξ Ν πλυ κμΝ
π λδΰλΪο δΝ βθΝεζδθδεάΝ δεσθαΝπκυΝπ λδζαηίΪθ δΝπθ υηα δεάΝεαγυ Ϋλβ β,Ν υ ηκλφέαΝ αΝαυ δΪ,Ν
πκζυ αε υζέαΝ ξδ έ μΝ πκζτΝ παζαδσ λαέΝ λΰσ λα,Ν αθαεαζτφγβε Ν σ δΝ κφ έζ αδΝ Ν ηβ-

δαξπλδ ησΝεα ΪΝ βΝη έπ βέ 

Θέ θαεΪζυοβΝ λδ πηέαμΝ1κ(Edwards): ΣκΝ1λθίΝκΝEdwards αθαεΪζυο Ν βθΝ λδ πηέαΝ1κέΝ πέ βμ,Ν
δ άΰαΰ Ν βθΝ ζάοβΝ υζδεκτΝ απσΝ κθΝ πζαεκτθ α,Ν βΝ κπκέαΝ αλΰσ λαΝ Ϋφ λθ Ν παθΪ α β βθΝ
πλκΰ θθβ δεάΝ δΪΰθπ βΝ πθΝ ηίλτπθέΝ θΫφ λ Ν πέ βμΝβίΝπ λδπ υ δμ κυΝ υθ λσηκυΝCornelia 

de Lange εαδΝ αθΫπ υι Ν κΝOxford-grid,Ν ΫθαθΝ ξΪλ βΝ ΰδαΝ βθΝ τΰελδ βΝ ΰ θ δευθΝ αζζβζκυξδυθΝ Ν
δΪφκλαΝ έ βΝεαδΝ κθΝΪθγλππκέ 

ΙέΝτθ λκηκΝ τγλαυ κυΝΧμΝΣκΝ1λθλ,ΝκΝ η λδεΪθκμΝΰ θ δ άμΝLubs,Νπαλα άλβ ΝΫθαΝα υθάγδ κΝ
ΧΝξλπησ πηαΝη ΝηέαΝξαλαε βλδ δεάΝ Ϋθπ βΝ κΝηαελτΝίλαξέκθα,Ν ΝζΝα γ θ έμΝη Νπθ υηα δεάΝ
εαγυ Ϋλβ βέΝΟθκηΪ βε Ν πα ηΫθκΝΧ,Ν θυΝ βθΝ πση θβΝξλκθδΪΝκΝHecht κΝκθσηα Ν τγλαυ κέΝ
ΟΝLubs απΫ πα Ν ιαδλ δεΫμΝελδ δεΫμΝΰδαΝ βθΝ κυζ δΪΝ κυΝ κΝ τθ λκηκΝαυ σ,Ν κΝκπκέκΝαπκ ζ έΝ
κΝπδκΝ υθβγδ ηΫθκΝαέ δκ(εζβλκθκηδεκ)ΝΰδαΝεαγυ Ϋλβ βΝ κυμΝΪλλ θ μέ 
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ΚέΝΜ δπ δεσμΝ πδξδα ησμ,Νη αγΫ δμ,Ν ζκη λά,Νε θ λκη λάμΝ ΝB.McClintock γ πλ έ αδΝπμΝηέαΝαπσΝ
κυμΝπδκΝεα αιδπηΫθκυμΝευ αλκΰ θ δ ΫμΝη Νη ΰΪζβΝ υθ δ φκλΪΝ βθΝαθΪζυ βΝ κυΝΰκθδ δυηα κμΝ
κυΝ εαζαηπκεδκτέ Ν κυζ έαΝ βμΝ κ άΰβ Ν βθΝ αθαεΪζυοβΝ κυΝ ΰ θ δεκτΝ αθα υθ υα ηκτΝ ηΫ πΝ
πδξδα ηκτΝ βθΝ ηΫδπ βΝ πκυΝ κ βΰ έΝ Ν αθ αζζαΰάΝ πζβλκφκλδυθΝ εαδΝ βθΝ πλκυγβ βΝ βμΝ
πκδεδζσ β αμέΟΝ πλυ κμΝ ΰ θ δεσμΝ ξΪλ βμΝ βηδκυλΰάγβε Ν κΝ λΰα άλδσΝ βμ,Ν σπκυΝ κδΝ φυ δεΫμΝ
δ έκ β μΝ κυΝ φυ κτΝ αθ δ κδξάγβεαθΝ η Ν ξλπηκ πηα δεΫμΝ π λδκξΫμέΝ πέ βμΝ δ λ τθβ Ν κΝ λσζκΝ
πθΝ ζκη λυθΝεαδΝ πθΝε θ λκη λυθΝ βΝ δα άλβ βΝ πθΝΰ θ δευθΝπζβλκφκλδυθέ 

ΛέΝΧλπησ πηαΝPhiladelphia εαδΝζ υξαδηέαμΝΣκΝ1λιγ,ΝβΝ η λδεαθέ αΝJanet Rowley, βηκ έ υ Ν βθΝ
Ϋλ υθΪΝ βμΝ κΝξλπησ πηαΝPhiladelphia,ηδαΝδ καυΰδ ηΫθβΝη Ϊγ βΝπκυ π λδζαηίΪθ δΝ κΝΰκθέ δκΝ
BCR κυΝξλπηκ υηα κμΝββΝεαδΝ κΝΰκθέ δκΝABL1 κυΝξλπηκ υηα κμΝλέΝ Νη Ϊγ βΝαυ άΝ έξ ΝπμΝ
απκ Ϋζ ηαΝ βθΝ ηφΪθδ βΝζ υξαδηέαμΝεαδΝΪζζπθΝ τππθΝεαλεέθκυμέΝ Ν έ δαΝαθαεΪζυο Ν πέ βμΝ βθΝ
t(8;21) βθΝ AML εαδΝ βθΝ t(15;17) βθΝ APL. Ν αθαΰθυλδ βΝ πθΝ παλαπΪθπΝ κ άΰβ Ν βθΝ
βηδκυλΰέαΝφαληΪεπθΝσππμΝ κΝGleevac, Atra. 

ΜέΝτθ λκηκΝSmith-MagenisμΝ ΣκΝ 1λκθ,Ν βΝ ΰ θ έ λδαΝMagenis εαδΝ βΝ ΰ θ δεάΝ τηίκυζκμΝSmith, 

αθαΰθυλδ αθΝλΝα γ θ έμΝη ΝΫζζ δηηαΝ κΝ17p11.2. 

ΝέΝ In situ Τίλδ δ ησμμΝΣκΝ1λθλ,ΝκδΝGall/Pardue πλυ κδΝαθΫφ λαθΝ βθΝτπαλιβΝυίλδ δευθΝηκλέπθΝ
RNA/DNA ηΫ πΝαυ κλα δκΰλαφέαμέΝΟδΝη ζΫ μΝαυ ΫμΝΫζαίαθΝξυλαΝ Νπκετ αλαΝ κυΝXenopus. ΟΝ
Pardue πέ βμΝ έξ Ν υθ δ φκλΪΝ βθΝ απσ διβΝ βμΝ ζ δ κυλΰέαμΝ πθΝ ζκηΫλυθ,Ν βΝ
ξλπηκ πηα δεάΝ αθ δΰλαφά,Ν ευ αλδεά δαέλ βΝ εαδΝ βθΝ δα άλβ βΝ βμΝ αλξδ ε κθδεάμΝ
η κφα δεκτΝπυλάθαέ 

Ξ. To 1990 oi Cremer/Lichter υθΫζαίαθ βθ δ ΫαΝ βμΝCGH. 

O. O Pinkel αιδκπκδυθ αμΝ βθΝΰθυ βΝαπσΝ κυμΝCremer/Lichter φΪληκ Ν βθΝFISH ξθδεάΝΰδαΝ βθΝ
ηζΫ βΝ βμΝ λδ πηέαμΝβ1έ πέ βμΝ κΝ1λλβΝ βηκ έ υ ΝηδαΝηΫγκ κΝευ αλκΰ θ δεάμΝαθΪζυ βμΝσΰεπθΝ
ηΫ πΝCGH. 

ΠέΝ θκ καπκ τππ βΝεαδΝηδελκ υ κδξέ μμΝ Ναθκ καπκ τππ βΝεα αΝSouthern Ϋφ λ Ν παθΪ α βΝ
βΝ ηκλδαεάΝ ΰ θ δεάέΝ ΟΝ Southern εαδΝ κΝ Maskos, π λδΫΰλαοαθΝ πλυ κδΝ κθΝ υίλδ δ ησΝ

κζδΰκθκυεζ κ δ έπθΝ ΝΰυΪζδθαΝπζαεέ δαέ αθΝβΝαπαλξάΝ βμΝη γκ κζκΰέαμΝ πθΝηδελκ υ κδξδυθέ 
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2. ΠΙΚΟΠ  ΝΥΡΧΜΟΧΜ ΣΙΚΧΝΝ ΝΧΜ ΛΙΧΝ 

ΜδαΝ ξλπηκ πηα δεάΝ αθπηαζέαΝ πλκετπ δΝ σ αθΝ υφέ α αδΝ αζζαΰάΝ κθΝ αλδγησΝ άΝ βΝ κηάΝ πθΝ
ξλπηκ πηΪ πθέΝ ΝαθπηαζέαΝαυ άΝ βΝΰ θ δεάΝπζβλκφκλέαΝηπκλ έΝθαΝπλκεαζΫ δΝπλκίζάηα αΝ
βθΝαθΪπ υιβΝεαδΝ δμΝζ δ κυλΰέ μΝ κυΝ υηα κμέ(Khandekar et al, 2012) (Ponnuraj, 2011) 

ΟδΝ ξλπηκ πηα δεΫμΝ αθπηαζέ μΝ απκ ζκτθΝ ηδαΝ η ΰΪζβΝ εα βΰκλέαΝ αθγλυπδθπθΝ α γ θ δυ,Ν
αθ δπλκ ππ τκυθΝ κΝ1ΣΝσζπθΝ πθΝΰ θθά πθ,Ν κΝβΣΝ πθΝ ΰευηκ υθυθΝ Νΰυθαέε μΝΪθπΝ πθΝγηΝ
υθΝεαδΝ κΝηίΣΝ πθΝαπκίκζυθΝ κυΝπλυ κυΝ λδηάθκυέΝ υγτθκθ αδΝ ΝΰδαΝπ λδ σ λαΝαπσΝ1ίίΝ
τθ λκηαΝεαδΝ έθαδΝπκζτΝπδκΝ υθβγδ ηΫθαΝαπσΝ δμΝΜ θ ζδεΫμΝηκθκΰκθδ δαεΫμΝ δα αλαξΫμέ 

ΟδΝ ξλπηκ πηα δεΫμΝ αθπηαζέ μΝ έθαδΝ πέ βμ ΰθπ ΫμΝ πμΝ ευ αλκΰ θ δεΫμΝ δα αλαξΫμέΝ ΣαΝ
π λδ σ λαΝ ΫηίλυαΝ η Ν ξλπηκ πηα δεΫμΝ αθπηαζέ μ,Ν θΝ πδίδυθκυθέΝ Ν αθέξθ υ βΝ πθΝ
δα αλαξυθ,Ν ΰέθ αδΝ υθάγπμΝ η Ν έΰηαΝ αέηα κμΝ άΝ αηθδαεκτΝ υΰλκτΝ εαδΝ ξλά βμΝ ξθδευθΝ
εαλυκ τπκυ, FISH, CGH, PCR, NGS et cetera. ΚΪπκδαΝ τθ λκηαΝ έθαδΝκλα ΪΝπκζτΝ τεκζα,Νη ΝηδαΝ
απζάΝξλυ βΝGiemsa, θυΝεΪπκδαΝΪζζαΝαπαδ κτθΝ δμΝίΪγκμΝαθΪζυ βΝ κυΝΰκθδ δυηα κμέ 

ΟδΝξλπηκ πηα δεΫμΝαθπηαζέ μΝηπκλ έΝθαΝπλκετοκυθΝζσΰπμ 

έΝΠλκίζβηΪ πθΝεα ΪΝ βθΝη έπ βΝάΝ βθΝηέ π β 

έΝΧβηδευθΝπαλαΰσθ πθ 

ΓέΝΦυ δευθΝπαλαΰσθ πθΝσππμΝβΝδκθέακυ αΝαε δθκίκζέα 

έΝ δκζκΰδευθΝπαλαΰσθ πθΝσππμΝκδΝδκέ 

έΝ υιβηΫθβμΝβζδεέαμΝ βμΝηβ Ϋλαμ 

ΣέΝΓκθΫα-φκλΫαΝξλπηκ πηα δεάμΝαθπηαζέαμ 

έΝΧλπηκ κηδευθΝαθαεα α Ϊι πθ(Ν πδξδα ηκέ,Ναθα υθ υα ηκέ) 

 

Πέθαεαμ 1μ Κα βΰκλδκπκέβ β ξλπηκ πηα δευθ αθπηαζδυθ 
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δεσθα 1μ Μβ δαξπλδ ησμ εα Ϊ βθ ηΫδπ β Ι εαδ ΙΙέ 

ΡΙΘΜ ΣΙΚ Ν ΝΧΜ ΛΙ  

ΟδΝ αλδγηβ δεΫμΝ αθπηαζέ μΝ π λδζαηίΪθκυθΝ δμΝ π λδπ υ δμΝ ε έθ μΝ δμΝ κπκέ μΝ δαφΫλ δΝ απσΝ κθΝ
φυ δκζκΰδεσΝ αλδγησΝ ζθ(2n). Πκζυπζκ δ έαΝ κθκηΪα αδΝ βΝ εα Ϊ α βΝ βθΝ κπκέαΝ υπΪλξκυθΝ
πκζζαπζΪ δαΝ πθΝ βn ξλπηκ πηΪ πθ,Ν σππμΝ λδπζκ δ έα(69,3n) εαδΝ λαπζκ δ έα(92,4n). Ν
λδπζκ δ έαΝηπκλ έΝθαΝπλκετο δΝαπσΝ βθΝαζζβζ πέ λα βΝ θσμΝφυ δκζκΰδεκτΝΰαηΫ β(n) εαδΝΫθκμΝηβΝ
φυ δκζκΰδεκτΝ ΰαηΫ β(2n),Ν πλκετπ κθ αμΝ Ϋ δΝ 3n αυΰπ σέΝ ΟΝ ηβΝ φυ δκζκΰδεσμΝ ΰαηΫ βμΝ κφ έζ αδΝ
κΝ ηβΝ δαξπλδ ησΝ εα ΪΝ βθΝ η έπ βέΝ Ν λαπζκ δ έαΝ ηπκλ έΝ θαΝ πλκετο δΝ έ Ν ζσΰπΝ υκΝ ηβΝ

φυ δκζκΰδευθΝΰαη υθΝάΝζσΰπΝηβΝ δαξπλδ ηκτΝεα ΪΝ βθΝπλυ βΝηδ π δεάΝ δαέλ βΝ κυΝαυΰπ κτέΝΟδΝ
πκζυπζκ δ έ μΝ πβλ ΪακυθΝ κΝ τθκζκΝ κυΝ ΰ θ δεκτΝ υζδεκτΝ εαδΝ υθάγπμΝ θΝ έθαδΝ ίδυ δη μ(Ν
απκίκζΫμΝπλυ κυΝ λδηάθκυΝάΝγθβ δΰ θάΝθ κΰθΪ)έ 

Ν αθ υπζκ δ έαΝ κλέα αδΝ πμΝ κΝ πζ κθα ησμΝ άΝ κΝ Ϋζζ δηαΝ θσμΝ άΝ υκΝ ξλπηκ πηΪ πθ,Ν κθΝ
φυ δκζκΰδεσΝ 2n αλδγησέΝ υθ πυμΝ υπΪλξ δΝ βΝ λδ πηέαΝ βθΝ κπκέαΝ υφέ α αδΝ ΫθαΝ παλαπΪθπΝ
ξλπησ πηα(47,2n+1) εαδΝ βΝ ηκθκ πηέαΝ βθΝ κπκέαΝ υπκζ έπ αδΝ ΫθαΝ ξλπησ πηα(45,2n-1). ΟδΝ
π λδ σ λ μΝ λδ πηέ μΝ ΝΫηίλυα,Νκ βΰκτθΝ κΝγΪθα κέΝ Ν πδίδυ βΝ θσμΝ ηίλτκυΝη Ν λδ πηέαΝ
ιαλ Ϊ αδΝαπσΝ κθΝ τπκΝξλπηκ υηα κμΝπκυΝ ηπζΫε αδΝεαδΝπκδ μΝΰ θ δεΫμΝπζβλκφκλέ μΝ δαγΫ δέ 
Παλα έΰηα αΝ ίδυ δηπθΝ λδ πηδυθΝ έθαδΝ αυ ΫμΝ πθΝ ξλπηκ πηΪ πθΝ 1γ,Ν 1κ,Ν εαδΝ β1έΝ Όζ μΝ κδΝ
υπσζκδπ μΝ λδ πηέ μΝ πθΝ αυ κ πηδευθΝ θΝ έθαδΝ ίδυ δη μέΝ ΟδΝ λδ πηέ μΝ πθΝ φυζ δευθ,Ν ΫξκυθΝ
ηδελσ λκΝαθ έε υπκΝ βθΝαθΪπ υιβ,ΝεαδΝ έθαδΝ υθάγπμ ίδυ δη μΝΫπμΝεαδΝ βΝΰΫθθβ βέΝ Νηκθα δεάΝ
ηκθκ πηέαΝ πκυΝ έθαδΝ ίδυ δηβΝ έθαδΝ κΝ τθ λκηκΝ Turner εαδΝ αφκλΪΝ βθΝ τπαλιβΝ θσμΝ ησθκΝ ΧΝ
ξλπηκ υηα κμέΝΌζ μΝκδΝυπσζκδπ μΝηκθκ πηέ μΝ θΝ έθαδΝίδυ δη μέ 
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ΟδΝπ λδ σ λ μΝαθ υπζκ δ έ μΝπλκεαζκτθ αδΝαπσΝζΪγβΝ κθΝ δαξπλδ ησΝ πθΝευ ΪλπθέΝ Ναυ ΫμΝ
δμ π λδπ υ δμ,ΝκΝαλδγησμΝ πθΝξλπηκ πηΪ πθ αΝγυΰα λδεΪΝετ αλα,Ν έθαδΝΪθδ κμέΝΟδΝαθπηαζέ μΝ
αυ ΫμΝ υηίαέθκυθΝεα ΪΝ βΝ δΪλε δαΝ βμΝη έπ βμΝΙ,ΙΙΝεαδΝ βμΝηέ π βμέ 

ΟδΝαθ υπζκ δ έ μΝηπκλκτθΝθαΝεα βΰκλδκπκδβγκτθΝπμΝ ιάμμ 

έΝΣτπκμΝ κυΝ ηπζ εση θκυΝξλπηκ υηα κμ(αυ κ πηδεσ,Νφυζ δεσ) 

έΝ λδγησμΝ πθΝ πβλ ααση θπθΝευ ΪλπθμΝκηκΰ θάμ,Νσ αθΝβΝαθπηαζέαΝ έθαδΝπαλκτ αΝ ΝσζαΝ αΝ
ετ αλαΝάΝηπ αδεκτΝ τπκυ,σ αθΝβΝαθπηαζέαΝ έθαδΝπαλκτ αΝ ΝεΪπκδαΝετ αλαΝεαδΝαφάθ δΝΪζζαΝ
αθ πβλΫα α 

ΓέΝυ ξΫ δ βΝάΝσξδΝη Ν κηδεΫμΝαθπηαζέ μμΝ ζΫυγ λ μ,Ν έξπμΝ κηδεΫμΝξλπηκ πηα δεΫμΝαθπηαζέ μΝάΝ
υ ξ δαση θ μ,Ν παλκυ έαΝ πζ κθαασθ πθΝ ξλπηκ πηΪ πθΝ πλκ εκζζβηΫθαΝ Ν ΪζζαΝ

ξλπηκ υηα αΝ έξπμΝ θαΝ αζζκδυθ αδΝ κΝ αλδγησμΝ 2n άΝ ο υ άμΝ Ϋζζ δοβΝ ξλπηκ υηα κμΝ ζσΰπΝ
τθ βιβμΝη ΝεΪπκδκΝΪζζκ 

έΝ ε λαδσ β αΝ κυΝ ξλπηκ υηα κμμΝαπσζυ β,Ν ΫθαΝκζκσεζβλκΝξλπησ πηαΝπζ κθΪα δΝ άΝ ζ έπ δΝ άΝ
βηδ ζάμ,ΝΫθαΝηΫλκμΝ κυΝξλπηκ υηα κμΝπζ κθΪα δΝάΝζ έπ δέ 

Ν ίαλτ β αΝ εαδΝ κδΝ πδπ υ δμΝ πθΝ αλδγηβ δευθΝ αθπηαζδυθΝ ιαλ Ϊ αδΝ απσμΝ 1)Ν κθΝ τπκΝ βμΝ
αθπηαζέαμ,Ν κΝπζ κθΪακθΝΰ θ δεσΝυζδεσΝ έθαδΝζκΰσ λκΝ πδίζαίΫμΝ κυΝ ζζ δπκτμ,Νβ)Ν κΝΰκθδ δαεσΝ
π λδ ξση θκΝ κυΝξλπηκ υηα κμΝπέξΝ λδ πηέαΝ1Νγαθα βφσλαΝ θυΝβΝ λδ πηέαΝβ1Νίδυ δηβΝεαδΝγ)Ν
κθΝ τπκΝ πθΝευ ΪλπθΝπκυΝ πβλ Ϊακθ αδΝ(αυ κ πηδεΪΝάΝφυζ δεΪ)έ 

ΟΜΙΚ Ν ΝΧΜ ΛΙ  

Οδ κηδεΫμΝ ξλπηκ πηα δεΫμΝ αθπηαζέ μΝ έθαδΝ αθαεα α Ϊι δμΝ ΰ θ δεκτΝ υζδεκτ,Ν κΝ έ δκΝ κΝ
ξλπησ πηαΝ άΝ η αιτΝ ξλπηκ πηΪ πθέΝ Μ Ν ίΪ βΝ αΝ φαδθκ υπδεΪΝ απκ ζΫ ηα α,Ν κδΝ κηδεΫμΝ
ξλπηκ πηα δεΫμΝαθπηαζέ μΝξπλέακθ αδ: 

Ι)ΝΙ κλλκπβηΫθ μμΝ υθάγπμΝ θΝκ βΰκτθΝ Νφαδθκ υπδεΫμΝαθπηαζέ μέΝΌζβΝβΝΰ θ δεάΝπζβλκφκλέαΝ
έθαδΝπαλκτ αΝ βθΝφυ δκζκΰδεάΝπκ σ β α,ΝσηπμΝίλέ ε αδΝ Ν δαφκλ δεάΝ δλΪΝάΝγΫ βέ 

ΙΙ)ΝΜβΝδ κλλκπβηΫθ μμΝυπΪλξ δΝπζ κθΪακθΝάΝ ζζδπΫμΝΰ θ δεσΝυζδεσΝεαδΝκΝπλκετπ πθΝφαδθσ υπκμΝ
έθαδΝηβΝφυ δκζκΰδεσμέ 

ΙΟ ΤΓΙΜ Ν  

Ν αθα λκφά(inversion) έθαδΝ κηδεάΝ αθπηαζέαΝπκυΝ ξαλαε βλέα αδΝ απσΝ αζζαΰάΝ βμΝ δλΪμΝ πθΝ
ΰκθδ έπθΝ ΝΫθαΝ ηάηαΝξλπηκ υηα κμέΝΟΝηβξαθδ ησμΝ βηδκυλΰέαμΝ βμΝαθα λκφάμ, απκ ζ έ αδΝ
απσΝ κΝ εσοδηκΝ θσμΝ ηάηα κμΝ Ν τκΝ βη έαΝ εαδΝ βθΝ αεσζκυγβΝ π λδ λκφάΝ 1κίΝ ηκδλυθΝ
αεκζκτγπμέΝ ΤπΪλξκυθΝ τκΝ τπκδΝ αθα λκφάμμΝ π λδε θ λδεά,Ν σ αθΝ π λδζαηίΪθ δΝ βθΝ κηάΝ κυΝ
ε θ λκη λκτμΝεαδΝπαλαε θ λδεά,Νσ αθΝ θΝπ λδζαηίΪθ δ κΝε θ λκη λΫμΝεαδΝ υηίαέθ δΝησθκΝ κθΝ
η ΰΪζκΝάΝ κθΝηδελσΝίλαξέκθαέ 

Ν η Ϊγ β(translocation) έθαδΝ κηδεάΝ αθπηαζέαΝ πκυΝ ξαλαε βλέα αδΝ απσΝ ΫθαΝ άΝ π λδ σ λαΝ
γλατ ηα αΝDNA πκυΝ η αφΫλκθ αδΝ απσΝ ΫθαΝ ξλπησ πηαΝ Ν εΪπκδκΝ Ϊζζκ,Ν έξπμΝ θαΝ υπΪλξκυθΝ
φαδθκ υπδεΫμΝη αίκζΫμέΝΧπλέα αδΝ Ν λ δμΝ τπκυμμ 

έΝ ηκδίαέαΝ δ καυΰδ ηΫθβμΝγλατ βΝ υκΝξλπηκ πηΪ πθΝ ΝΫθαΝ βη έκΝ κΝεαγΫθα,ΝεαδΝαθ αζζαΰάΝ
πθΝ τκΝγλαυ ηΪ πθέ 
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έΝ Μ Ν δ αΰπΰΫμ(insertions)μΝ η αφκλΪΝ απσΝ ΫθαΝ ξλπησ πηαΝ η Ν γλατ βΝ τκΝ βη έπθ,Ν κυΝ
πλκετπ κθ κμΝγλατ ηα κμ,Ν ΝΫθαΝΪζζκΝηβΝκησζκΰκΝξλπησ πηα,Νη ΝγλΪυ βΝ θσμΝ βη έκυέ 

ΓέΝΚα ΪΝRobertsonμΝΫθπ βΝ υκΝαελκε θ λδευθΝξλπηκ πηΪ πθ,ΝπκυΝΫξκυθΝγλΪυ βΝ βθΝπ λδκξάΝ
πθΝε θ λκη λυθΝη Ναπυζ δαΝ πθΝβΝηδελυθΝίλαξδσθπθ,ΝκδΝκπκέκδΝπ λδΫξκυθΝΰκθέ δαΝrRNA εαδΝ θΝ
πβλ ΪακυθΝ κΝφαδθσ υπκέΝ υ σΝ κΝ έ κμΝη Ϊγ βμΝκ βΰ έΝ Νηδελσ λκΝαλδγησΝξλπηκ πηΪ πθέ  

ΟδΝ δ καυΰδ ηΫθ μΝ κηδεΫμΝαθπηαζέ μΝ θΝ πβλ ΪακυθΝ κθΝφαδθσ υπκ,Ν εαγυμΝ θΝ ΫξκυθΝ δ δαέ λαΝ
βηαθ δεσΝαθ έε υπκΝ βθΝΰ θ δεάΝπζβλκφκλέαέΝΌηπμΝαιέα δΝθαΝαθαφ λ γ έΝππμΝπαλΪΝ κΝΰ ΰκθσμΝ

σ δΝ κΝφαδθσ υπκμΝ έθαδΝ φυ δκζκΰδεσμ,Ν θΝ κτ κδμΝηπκλ έΝ θαΝ υπΪλι δΝπαλαΰπΰάΝηβΝφυ δκζκΰδευθΝ
ΰαη υθέ 

Μ ΝΙΟ ΤΓΙΜ Ν  

ΣκΝ Ϋζζ δηα(deletion) έθαδΝ κηδεάΝ αθπηαζέαΝ πκυΝ ξαλαε βλέα αδΝ απσΝ απυζ δαΝ ξλπηκ πηα δεκτΝ
γλΪυ ηα κμέΝ έθαδΝ τκΝ δ υθμΝαελαέα,Νσ αθΝεα σπδθΝγλΪυ βμΝ ΝΫθαΝ βηΫδκ,Ναεκζκυγ έΝαπυζ δαΝ
κυΝ ηάηα κμΝΫπμΝ κΝ ΫζκμΝ κυΝίλαξέκθαΝάΝ δΪη β,Ν βθΝκπκέαΝεα σπδθΝγλΪυ βμΝ Ν τκΝ βηΫδα,Ν
κΝ θ δΪη κΝ ηάηαΝξΪθ αδΝ εαδΝ θυθκθ αδΝ αΝυπσζκδπαέΝΣαΝ ζζΫδηα αΝηπκλκτθΝθαΝπλκεζβγκτθΝ
ηΫ πΝ Ϊθδ κυΝ πδξδα ηκτΝ φαζηΫθαΝ κπκγ βηΫθπθΝ κησζκΰυθΝ ξλπηκ πηΪ πθΝ έ Ν η Ν ηβΝ
φυ δκζκΰδεσΝ δαξπλδ ησΝ βθΝ η έπ βΝ σ αθΝ ΫθαμΝ απσΝ κυμΝ ΰκθ έμΝ παλκυ δΪα δΝ ηβΝ δ καυΰδ ηΫθβΝ
αθπηαζέαέΝΣκΝΫζζ δηαΝΫξ δΝπμΝαπκ Ϋζ ηαΝ αΝκησζκΰαΝξλπηκ υηα αΝθαΝ δαφΫλκυθΝπμΝπλκμΝ κΝ
ηΫΰ γκμέ 

ΟΝ δπζα δα ησμ(duplication) ξ δΝ πμΝ ξαλαε βλδ δεσΝ βθΝ τπαλιβΝ κυΝ έ δκυΝ ξλπηκ πηα δεκτΝ
ηάηα κμΝ δμΝ δπζκτθέΝΜπκλ έΝθαΝπλκεζβγ έΝαπσΝΪθδ κΝ πδξδα ησΝεαδΝηβΝφυ δκζκΰδεσΝ δαξπλδ ησΝ
ξλπηκ πηΪ πθΝπκυΝπ λδΫξκυθΝη αγΫ δμέ 

αε υζδκ δ άΝ(Ring) ξλπηκ υηα αΝ ηφαθέακθ αδΝσ αθΝυπΪλξ δΝγλατ βΝ κθΝηδελσΝεαδΝ κθΝη ΰΪζκΝ
ίλαξέκθαΝη Ν υθ παεσζκυγκΝ βθΝαπυζ δαΝ πθΝαελαέπθΝπ λδκξυθΝεαδΝ κθΝ ξβηα δ ησΝ αε υζέκυΝ
η ΝΫθπ βΝ πθΝΪελπθέ 

ΣκΝ δ κξλπησ πηαΝ (Isochromosome) έθαδΝ κηάΝ ηβΝ φυ δκζκΰδεάΝ πκυΝ απκ ζΫδ αδΝ απσΝ βΝ ησθκΝ
ηδελκτμΝ άΝ ηκθκΝ η ΰΪζκυμΝ ίλαξέκθ μέΝ ΟΝ ηβξαθδ ησμΝ βηδκυλΰέαμΝ κυΝ Ϋΰε δ αδΝ κθΝ κλδασθ δκΝ
δαξπλδ ησΝ κΝε θ λκη λΫμέΝ πκ Ϋζ ηαΝαυ κτ,ΝβΝ βηδκυλΰέαΝ θσμΝξλπηκ υηα κμΝη Νβp άΝβqΝ
ίλαξέκθ μΝεαδΝ κΝυπσζκδπκΝθαΝξΪθ αδΝαθ δ κέξπμέ 

ΣκΝ δε θ λδεσΝ ξλπησ πηαΝ (dicentric chromosome) έθαδΝ ηβΝφυ δκζκΰδεάΝ κηάΝπκυΝ δαγΫ δΝ τκΝ
ε θ λκη λάΝ Ν θαΝ ξλπησ πηαέΝ ΟΝ ηβξαθδ ησμΝ βηδκυλΰέαμΝ Ϋΰε δ αδΝ βΝ γλΪυ βΝ υκΝ
ξλπηκ πηΪ πθΝ ΝΫθαΝ βη έκΝ κΝεαγΫθα,Ν βθΝαεσζκυγβΝΫθπ βΝ πθΝγλαυ ηΪ πθΝπκυΝ δαγΫ κυθΝ
απσΝΫθαΝε θ λκη λΫμΝεαδΝαπυζ δαΝ πθΝυπκζκέππθέ 

ΟδΝ ηβΝ δ καυΰδ ηΫθ μΝ κηδεΫμΝ αθπηαζέ μΝ κ βΰκτθ Ν αθδ κλλκπέαΝ κυΝ ΰ θ δεκτΝ υζδεκτΝ εαδΝ
ηφαθέακυθΝφαδθκ υπδεάΝαθαζκΰέαΝη Ν δμΝαλδγηβ δεΫμΝαθπηαζέ μ. 
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δεσθαΝ βμΝ Κα βΰκλέ μ κηδευθΝ ξλπηκ πηα δευθΝ αθπηαζδυθ,Ν σ κΝ δ καυΰδ ηΫθπθΝ σ κΝ εαδΝ ηβΝ
δ καυΰδ ηΫθπθέ 

 

ΚΛΙΝΙΚ Ν ΙΚΟΝ ΝΚΤΡΙΟΣ ΡΧΝΝΥΡΧΜΟΧΜ ΣΙΚΧΝΝ ΝΧΜ ΛΙΧΝ 

ΟδΝαθ υπζκ δ έ μΝεαδΝκδΝηβΝδ καυΰδ ηΫθ μΝ κηδεΫμΝαθπηαζέ μΝ υθ Ϋκθ αδΝη ΝεαζΪΝξαλαε βλδ ηΫθαΝ
τθ λκηαέΝ τθ λκηκΝ κλέα αδΝ ηδαΝ κηΪ αΝ εζδθδευθΝ ξαλαε βλδ δευθΝ πκυΝ υ ξ έακθ αδΝ η Ν ηέαΝ
υΰε ελδηΫθβΝαθπηαζέαέ 

Σλδ πηέαΝ β1Ν (τθ λκηκΝ Down):{ 47, XX, +21 εαδΝ 47, XY, +21} ηφαθέα δΝ υξθσ β αΝ 1ήθίίΝ
ΰ θθά δμέΝ Χαλαε βλδ δεΪΝ κυΝ βΝ πθ υηα δεάΝ εαγυ Ϋλβ β,Ν βΝ υπκ κθέα,Ν βΝ ίλαξυε φαζέα,Ν κΝ
λκΰΰυζσΝ πέπ κΝ πλσ ππκ,Ν βΝ φαλ δΪΝ ητ β,Ν βΝ ίλαξυ αε υζέαΝ εαδΝ βΝ αυιβηΫθβΝ υξθσ β αΝ

εαλ δκπΪγ δαμέ 

Σλδ πηέαΝ 1κΝ (τθ λκηκΝEdwards)μ{Ν ζι,Ν ΧΧ,Ν +1κΝ εαδΝ ζι,ΝXY, +21} ηφαθέα δΝ υξθσ β αΝ 1ήκίίίΝ
ΰ θθά δμΝ εαδΝ αθαζκΰέαΝ ζΝ γβζυεαΝ πλκμΝ 1Ν αλ θδεσέΝ Χαλαε βλδ δεΪΝ κυΝ βΝ εαγυ Ϋλβ βΝ
αθΪπ υιβμ,Ν κΝ ηδελσΝ σηα,Ν βΝ ηδελκΰθαγέα,Ν αΝ ηυ λΪΝ αυ δΪ,Ν κΝ εκθ σμΝ ζαδησμ,Ν βΝ ξδ έαΝ εαδΝ βΝ
εαλ δκπΪγ δαέ 

Σλδ πηέαΝ 1γΝ (τθ λκηκΝ Patau):{ ζι,Ν ΧΧ,Ν +1γΝ εαδΝ 47, XY, +13} ηφαθέα δΝ υξθσ β αΝ 1ή1ίίίίΝ
ΰ θθά δμέΝΧαλαε βλδ δεΪΝ κυΝ βΝ ηδελκφγαζηέα,βΝ ξδ έα,Ν βΝπκζυ αε υζέαΝ ξ λδυθΝ εαδΝ πκ δυθ,Ν βΝ
ηδελκε φαζέαΝεαδΝ κΝπκζυΝξαηβζσΝπλκ σεδηκΝ πδίέπ βμέ 

τθ λκηκΝCri du Chatμ{Ν ζθ,Ν ΧΧ,Ν 5p- εαδΝ ζθ,ΝXY, 5p- } ηφαθέα δΝ υξθσ β αΝ 1ήηίίίίΝ ΰ θθά δμέΝ
Χαλαε βλδ δεΪΝ κυΝ κΝ εζΪηαΝ ΰαζάμΝ ζσΰπΝ υπκαθΪπ υε άμΝ κηάμΝ ζΪλυΰΰα,Ν βΝ ηδελκε φαζέα,Ν κΝ
λκΰΰυζκΝπλσ ππκ,ΝβΝηδελκΰθαγέαΝεαδΝκΝυπ λ ζκλδ ησμΝ πθΝηα δυθέ 
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τθ λκηκΝ KlinefelterμΝ {Ν ζι,Ν ΧΧΤ}Ν Πλκετπ δ ησθκΝ Ν Ϊθ λ μΝ η Ν υξθσ β αΝ 1ή1ίίίΝ ΰ θθά δμέΝ
Χαλαε βλδ δεΪΝ κυΝ βΝ α λκφέαΝ σλξ πθΝ εαδΝ βΝ ααπκ π ληέα,Ν βΝ ΰυθαδεκηα έαΝ εαδΝ κΝ υοβζσΝ
αθΪ βηαέ 

τθ λκηκΝ Turner: {45, X} Πλκετπ δΝ ησθκΝ Ν ΰυθαέε μΝ η Ν υξθσ β αΝ 1ήβηίίΝ ΰ θθά δμ. 

Χαλαε βλδ δεΪΝ κυΝ κΝ ξαηβζσΝ αθΪ βηα,Ν βΝ ηβΝ αθΪπ υιβΝ κυΝ φβίαέκυ,Ν βΝ αηηβθκλυ έα,Ν βΝ
υ πζα έαΝπκγβευθΝεαδΝβΝξαηβζΪΝ υλδ εση θβΝΰλαηηάΝηαζζδυθέ 

 

Πέθαεαμ βμ Χαλαε βλδ δεΪ τθ λκηα εαδ α γΫθ δ μ πθ φυζ δευθ εαγυμ εαδ πθ πλυ πθ θθδΪ 
αυ κ πηδευθ ξλπηκ πηΪ πθέ 
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Πέθαεαμ γμ Χαλαε βλδ δεΪ τθ λκηα εαδ α γΫθ δμ πθ αυ κ πηδευθ ξλπηκ πηΪ πθ 1ί Ϋπμ ββ. 
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3.Σ ΥΝΙΚ Ν Ν ΛΤ Ν ΥΡΧΜΟΧΜ ΣΧΝμΝ ΠΛ ΟΝ ΚΣ Μ Σ ,Ν Π ΡΙΟΡΙΜΟΙ,Ν
Φ ΡΜΟΓ  

θυΝ ηδαΝ πζβγυλαΝ ξθδευθΝ ΫξκυθΝ αθαεαζυφγ έΝ απσΝ βθΝ εα έαΝ κυΝ 1ληίΝ εαδΝ θ τγ θ,Ν βΝ
αελέί δαΝεαδΝβΝ παθαζβοδησ β α δαφΫλ δέΝΚΪγ Νευ αλκΰ θ δεάΝ ξθδεάΝπ λδκλέα αδΝαπσΝ κθΝ τπκΝ
βμΝ ξλπηκ πηα δεάμΝ αθπηαζέαμΝ πκυΝ ηπκλ έΝ θαΝ αθδξθ τ δΝ εαδΝ κθΝ τπκΝ ευ ΪλκυΝ κθΝ κπκέκΝ
ηπκλ έΝ θαΝ φαληκ έ(Ν η α-ηδ π δεσΝ άΝ δαδλκτη θκ)έΝ πδπλκ γΫ πμ,Ν εΪγ Ν η γκ κμΝ έθαδΝ
πδλλ πάμΝ αΝ δεΪ βμΝ ξθδεΪΝ εαδΝ ίδκζκΰδεΪΝ artifacts,Ν αΝ κπκέαΝ πλ πΫδΝ θαΝ ζβφγκτθΝ κίαλΪΝ
υπ’σοδθέΝΆιδκΝαθαφκλΪμΝ έθαδΝ πέ βμΝ κΝΰ ΰκθσμ,ΝππμΝυπΪλξκυθΝπζ σθΝ ξθδεΫμΝπκυΝηπκλκτθΝθαΝ
πκ κ δεκπκδά κυθΝπζβλπμΝεαλυκ τπκυμΝηβΝ δαδλκυηΫθπθΝευ Ϊλπθ,Ν θσμΝ τπκυΝαθΪζυ βμΝπκυΝ
ΰέθ αδ α δαεΪΝη έακθκμΝ βηα έαμΝ βΝη ζΫ βΝ βμΝ βμΝ ξΫ βμΝη αιτΝξλπηκ πηα δεάμΝα Ϊγ δαμΝ
εαδΝ α γΫθ δαμέΝ υ,Ν γαΝ ζαί δΝ ξυλαΝ ηδαΝ πδ εσπβ βΝ πθΝ υθβγΫ λπθΝ ευ αλκΰ θ δευθΝ
ξθδευθ,Ν σππμΝ πέ βμΝ εαδΝ θΫπθΝ ξθδευθ,Ν παλκυ δΪακθ αμΝ παλΪζζβζαΝ δμΝ φαληκΰΫμΝ εαδΝ κυμΝ

π λδκλδ ηκτμΝεαγ’ εΪ βθέ(Bakker et al, 2015) 

 

δεσθα γμ τΰελδ β δαφσλπθ ξθδευθ ευ αλκΰ θ δεάμέ Μ  + βηαέθ αδ ηδα ξθδεά σ αθ έθαδ  γΫ β θα 
αθδξθΫυ δ ηδα ξλπηκ κηα δεά αθπηαζέαέ Μ  – βηαέθ αδ σ αθ θ υπΪλξ δ υθα σ β α αθέξθ υ βμ εαδ η  
(+) βηαέθ αδ σ αθ υπΪλξκυθ πλκαπαδ κτη θα ΰδα βθ αθέξθ υ β ά ησθκ η λδεά αθέξθ υ βέ 

ΚΛ ΙΚΟΝΚ ΡΤΟΣΤΠΟΝΚ ΙΝΦΘΟΡΙ ΩΝΝ ΠΙΝΣΟΠΟΤΝΤ ΡΙ ΙΜΟμΝ Νπαλα κ δαεάΝπζΫκθΝ
ξθδεάΝ κυΝ εαλυκ τπκυΝ απαδ έΝ ξλπηκ υηα αΝ Ν η Ϊφα βέΝ Μ Ν βθΝ ξλά βΝ

φυ καδηα κΰζκυ δθέθβμΝ ΰδαΝ πλσεζβ βΝ ηέ π βμΝ Ν η ΰΪζκΝ αλδγησΝ ευ Ϊλπθ,Ν εκζξδεέθβμΝ ΰδαΝ βθΝ
πατ βΝ κυΝετεζκυΝ βΝη Ϊφα βΝεαδΝ βθΝυπκ κθδεκτΝ δαζτηα κμΝΰδαΝ δσΰεπ βΝ πθΝπυλάθπθΝεαδΝ
ξλυ βμΝ ΰδαΝ αυθπ β,Ν έθαδΝ φδε άΝ βΝ κπ δεάΝ ηδελκ εκπέαέΝ ΣκΝ πλπ σεκζζκΝ κυΝ εζα δεκτΝ
εαλυκ τπκυΝ πδ λΫπ δ βθΝ Ϋυλ βΝ πκζυπζκ δ δυθ,Ν αθ υπζκ δ δυθΝ εαγυμΝ εαδΝ εαδΝ η ΰΪζπθΝ Ν
ηΫΰ γκμΝ ζζ δηΪ πθ,Ν αθαα λκφυθ,Ν η αγΫ πθ,Ν δ κξλπηκ πηΪ πθΝ εαδΝ αε υζδκ δ υθΝ
ξλπηκ πηΪ πθ,ΝηΫ πΝυπκζκΰδ ηκτΝ πθΝαπθυθέ 

ΟΝ υθ υα ησμΝ κυΝεζα δεκτΝεαλυκ τπκυΝη Ν βθΝ ξθδεάΝFISH έθαδΝ υθάγβμ,ΝΰδαΝ βθΝαθέξθ υ βΝ
η αγΫ πθΝ άΝ CNVs(copy number variations) σππμΝ κΝ ΰκθέ δκΝ τθ βιβμΝ BCR-ABL 

t(9;22)(q34;q11). ΝFISH έθαδΝπαθέ ξυλκΝ λΰαζ έκΝ βθΝθαέξθ υ βΝξλπηκ πηα δευθΝαθπηαζδυθΝ
Ν α γ θ έμΝ εαδΝ Ν πλκ ηφυ δεΪΝ ΫηίλυαΝ βθΝ εζδθδεάΝ πλΪιβέΝ υ υξυμ,Ν ηπκλ έΝ θαΝ αθδξθ τ δΝ

ησθκΝ ΫθαΝ ηδελσΝ αλδγηκΝ ξαλαε βλδ δευθΝ αθΪΝ ετ αλκΝ εαγυμΝ π λδκλέα αδΝ απσΝ κθΝ αλδγησΝ
δαγΫ δηπθΝφγκλδκξλπηΪ πθέ πέ βμ,ΝΫθαΝΫζζ δηαΝάΝ δπζα δ ησμΝ ΝεΪπκδκΝξλπησ πηαΝηπκλ έΝ
θαΝ υ δΝ ο υ υμΝ γ δεΪΝ απκ ζΫ ηα α,Ν απυζ δαΝ άΝ πζ κθα ηκτΝ ξλπηκ πηΪ πθέΝ εσηβΝ ΫθαΝ
η δκθΫε βηαΝ ΫδθαδΝ βΝ βηδκυλΰέαΝ artifacts ζσΰπΝ γλατ βμΝ κυΝ ηκλδσυΝ αθδξθ υ ά,Ν απκ υξέαμΝ βμΝ
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υίλδ κπκέβ βμΝ άΝ ζαθγα ηΫθπθΝπαλα ε υα ηΪ πθΝ αΝπζαεέ δα,ΝπκυΝηπκλ έΝ θαΝ κ βΰά κυθΝ Ν
υπκ έηβ βΝάΝυπ λ ε έηβ βΝ πθΝαπκ ζ ηΪ πθέΝΣΫζκμ,ΝβΝ ξθδεάΝαπαδ έΝ ι δ έε υ βΝεαδΝ θ α δεάΝ
κυζ δΪΝ απσΝ κθΝ ευ αλκΰ θ δ άΝ εαγυμΝ έθαδΝ τ εκζκΝ θαΝ αυ κηα κπκδβγ έέΝ ΛαηίΪθκθ αμΝ αΝ
παλαπΪθπΝ υπ’σοδθ,Ν βΝ FISH απκ ζΫδΝ λΰαζ έκΝ ΰδαΝ βθΝ τλ βΝ ΰθπ υθΝ ξλπηκ πηα δευθΝ
αθπηαζδυθΝαζζΪΝσξδΝΰδαΝ βθΝ τλ βΝ υξαέπθΝαθ υπζκ δ δυθέ 

Κ ΡΤΟΣΤΠΟΝ Ι ΙΡΟΤΜ ΝΩΝΝ ΚΤΣΣ ΡΩΝΝ Μ Ν ΧΡΩΣΙΚ Ν ΟΛΟΚΛ ΡΟΤΝ
ΧΡΩΜΟΩΜ ΣΟμΝ Ν M-FISH εαδΝ βΝ SKY έθαδΝ παλαζζαΰΫμΝ βμΝ FISH ξθδεάμ,Ν πκυΝ
ξλβ δηκπκδκτθ αδΝ βθΝ αθέξθ υ βΝ η αγΫ πθΝ εαδΝCNVs Ν σζκΝ κΝ ΰΫθπηαέΝ Ν δαφκλΪΝ η Ν βθΝ
FISH Ϋΰε δ αδΝ κΝ ΰ ΰκθσμΝ σ δΝ αθ έΝ ΰδαΝ ΫθαθΝ αθδξθ υ άΝ ΰδαΝ ΫθαΝ ξλπησ πηα,Ν υΝ υπΪλξκυθΝ
υΰε ελδηΫθκδΝαθδξθ υ ΫμΝΰδαΝ κΝεΪγ Νξλπησ πηα,ΝπκυΝ υθ Ϋκθ αδΝη Νφγκλδκξλυηα αΝ αΝκπκέαΝ
έθκυθΝ υΰε ελδηΫθκΝ ηκ έίκέΝ Ν ία δεάΝ δαφκλΪΝ αθΪη αΝ δμΝ υκΝ αυ ΫμΝ παλαζζαΰΫμΝ έθαδΝ σ δΝ
αθδξθ υκτθΝ αΝφγκλδκξλυηα αΝη Νηδελκ εσπδκΝφγκλδ ηκτΝβΝπλυ βΝεαδΝη Νδθ λφ λση λκΝβΝΪζζβέΝ
ΚαδΝ κδΝ τκΝ απαδ κτθΝ π λαδ ΫλπΝ π ι λΰα έαΝ δεσθαμΝ ηΫ πΝ ζκΰδ ηδεκτΝ υπκζκΰδ ά,Ν υ Ν θαΝ
πλκετοκυθΝ αΝ ο υ κξλπηα δεΪΝ ξλπηκ υηα αέΝ υ σΝ πδ λΫπ δΝ βθΝ αθέξθ υ βΝ κηδευθΝ εαδΝ
αλδγηβ δευθΝαθπηαζδυθέΝΠκζτΝ βηαθ δεσ,ΝΫδθαδΝππμΝ αΝγλατ ηα αΝ θσμΝξλπηκ υηα κμ,ΝηπκλκτθΝ
θαΝαθδξθ υγκτθΝπμΝδ δκ ζάΝγλαυ ηα αΝσπκυΝεαδΝαθΝίλέ εκθ αδ,Νεα Ϊ α βΝ βθΝκπκέαΝαεσηβΝεαδΝ
κδΝ ξθδεΫμΝ NGS υ εκζ τκθ αδΝ πκζτέΝ δΝ κδΝ υκΝ ξθδεΫμΝ έθαδΝ δ αθδεΫμΝ ΰδαΝ βθΝ αθέξθ υ βΝ
ξλπηκ πηα δεάμΝαθπηαζέαμΝ Ν δαδλκτη θαΝετ αλαέΝ ίαέπμΝυπΪλξκυθΝ αΝέ δαΝη δκθ ε άηα αΝη Ν
βθΝFISH σππμΝ έθαδΝζκΰδεσέ 

ΜδαΝ αεκσηβΝ υαέ γβ βΝ ξθδεάΝ ΫδθαδΝ βΝ COBRA FISH(combined binary ratio). Ν ξθδεάΝ
ξλβ δηκπκδ έΝ υθ υα ηΫθβΝ άηαθ βΝ η Ν φγκλδκξλυηα αΝ εαδΝ υπκζκΰδ ησΝ βμΝ αθαζκΰέαμΝ κυΝ
εΪ κ Νφγκλδ ηκτ,ΝαυιΪθπθ αμΝΫ δΝ βθΝαθΪζυ βέΝΣλέαΝφγκλδκξλυηα αΝ υθ υΪακθ αδΝ ΝπΫθ Ν
δαφκλ δεΫμΝ αθαζκΰέ μ,Ν έθκθ αμΝ 1βΝ ηκθα δεΫμΝ υπκΰλαφΫμέΝ Ν πλκ γάεβΝ υ λ υσθ πθΝ
φγκλδκξλπηΪ πθ(βΝ κθΝ αλδγησ)Ν Ν εΪγ Ν ηέαΝ απσΝ δμΝ 1βΝ υπκΰλαφΫμ,Ν αυιΪθ δΝ κθΝ αλδγησΝ πθΝ
ηκθα δευθΝυπκΰλαφυθΝ δμΝζκ,ΝαυιΪθκθ αμΝΫ δΝεαδΝ κθΝπδγαθσΝαλδγησΝ σξπθέ ΩμΝαπκ Ϋζ ηα,Νβ 

COBRA FISH πδ λΫπ δΝ βθΝαθέξθ υ βΝ πθΝίλαξδσθπθΝεΪγ Νξλπηκ υηα κμΝι ξπλδ Ϊέ 

ΜδαΝ θαζζαε δεάΝ ξθδεάΝ βμΝCOBRA έθαδΝ βΝmMCB(multiplex multicolor banding) βθΝ κπκέαΝ αΝ
η αφα δεΪΝξλπηκ υηα αΝυίλδ έακθ αδΝη ΝηδαΝπκδεδζέαΝαθδξθ υ υθΝπκυΝαθδξθ τκυθΝ δαφκλ δεΫμΝ
ξλπηκ πηα δεΫμΝπ λδκξΫμ,Νκ βΰσθ αμΝ ΝπκζυαπθδεΪΝηκ έίαΝΰδαΝεΪγ Νξλπησ πηαέ 

Π ΡΙΟΡΙΜΟΙΝ Σ ΧΝΙΚΩΝΝ Μ Σ Φ ΙΚΟΤΝ Κ ΡΤΟΣΤΠΟΤμΝ θυΝ κδΝ ξθδεΫμΝ αυ ΫμΝ απκ ζκτθΝ
δ ξυλσΝ λΰαζ έκ,Ν ΫξκυθΝ κΝ η δκθΫε βηαΝ ππμΝ απαδ κτθΝ δαδλκτη θαΝ ετ αλαέΝ ΚΪπκδ μΝ φκλΫμΝ αΝ
Ϋ κδαΝ ετ αλαΝ θΝ έθαδΝ δαγΫ δηαμΝ υζδεσΝ Ν παλαφέθβΝ άΝ η α-ηδ π δεΪΝ ετ αλαΝ η αιτΝ ΪζζπθέΝ
πέ βμΝ βΝ υζζκΰάΝ εαλεδθδευθΝ ευ ΪλπθΝ εαδΝ βΝ εα λΰα έαΝ η Ν εκζξδεέθβΝ απκ υΰξΪθ δΝ εαδΝ αθΝ
υθκπκζκΰδ έΝεαδΝκΝξαηβζσμΝλυγησμΝπκζζαπζα δα ηκτΝ ΝαλξδεσΝ Ϊ δκΝ κυΝσΰεκυ, εαγδ ΪΝ βθΝ

πκ κ δεκπκέβ βΝ αθ υπζκ δ έαμΝ ηΫ πΝ η αφα κ- ιαλ ση θπθΝ ξθδευθΝ α τθα βέΝ ΝαΝ βη δπγ έΝ
ππμΝΰδαΝθ υλυθ μΝάΝίζα δεΪΝετ αλαΝ βθΝάλ ηβΝεα Ϊ α β,ΝκδΝ ξθδεΫμΝαυ ΫμΝ θΝαπκ έ κυθέΝ Ν
ζτ βΝ αΝπλκίζάηα αΝαυ ΪΝ έθκθ αδΝαπσΝ ξθδεΫμΝπκυΝ θΝαπαδ κτθΝ βθΝηδ π δεάΝεα Ϊ α βΝ πθΝ
ευ ΪλπθΝεαδΝαεκζκυγκτθέ 

ΚΤΣΣ ΡΟΜ ΣΡΙ Ν ΡΟ μΝ ΜδαΝ απζάΝ αζζΪΝ ξαηβζάμΝ αθΪζυ βμΝ ηΫγκ κμΝ ΰδαΝ βθΝ αθέξθ υ βΝ
πζκ δ έαμΝ ΝπκζζαΝετ αλαΝ αυ σξλκθαΝ έθαδΝβΝξλυ βΝη ΝφγκλδσξλπηαΝκζσεζβλκυΝ κυΝΰ θ δεκτΝ
υζδεκτΝεαδΝβΝαεσζκυγβΝευ αλκη λέαέ υΰελέθκθ αμΝ πθΝφγκλδ ησΝ πθΝευ ΪλπθΝ κυΝ έΰηα κμΝ
αΰθυ κυΝ πζκ δ έαμΝ η Ν κθΝ φγκλδ ησΝ θσμΝ φυ δκζκΰδεκτΝ ευ Ϊλκυ,Ν ηπκλ έΝ θαΝ υπκζκΰδ έΝ ΪθΝ
υπΪλξ δΝαθπηαζέαέΝΣαΝπζ κθ ε άηα αΝ βμΝη γσ κυΝ έθαδΝκΝη ΰΪζκμΝαλδγησμΝευ ΪλπθΝπκυΝηπκλ έΝ
θαΝαθαζυγ έΝεαδΝβΝ αξτ β αΝ π ι λΰα έαμΝ έΰηα κμΝσ κΝεαδΝ βμΝαθέξθ υ βμέΝΜ δκθΫε βηαΝαπκ ζΫδΝ
βΝ πκζτΝ ξαηβζάΝ αθΪζυ βΝ βμΝ η γσ κυμΝ Ϋζζ δηαΝ άΝ πζ κθα ησμΝ ι ξπλδ υθΝ αλδγηυθΝ
ξλπηκ πηΪ πθΝπσ κΝ ΝηΪζζκθΝCNVs θΝαθδξθ τκθ αδέ 
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CGHμΝΜδαΝΪζζβΝπδκΝ υαέ γβ βΝηΫγκ κμΝπκ κ δεκπκέβ βμΝαθ υπζκ δ δυθΝευ αλδευθΝπζβγυ ηυθΝ
έθαδΝ κΝ υΰελδ δεσμΝ ΰ θπηδεσμΝ υίλδ δ ησμέΝ ΓδαΝ θαΝ υηί έ,Ν κΝ ΰ θπηδεσΝ DNA κυΝ υπσΝ ιΫ α δθΝ
Ϋδΰηα κμΝ υπσε δ αδΝ Ν γλΪυ βΝ εαδΝ Ν ξλυ βΝ η Ν πλΪ δθβΝ φγκλέακυ αΝ ξλπ δεάΝ θυΝ κΝ
φυ δκζκΰδεσΝ DNA πλσ υπκΝ βηΪδθ αδΝ η Ν εσεεδθβΝ ξλυ βέΝ ΚαδΝ αΝ τκΝ βηα ηΫθαΝ
γλατ ηα α,υίλδ έακθ αδΝ Ν ΫθαΝ δπζκ δ ΫμΝ η αφα δεσΝ spread απσΝ ευ αλδεάΝ δλΪΝ κυΝ έ δκυΝ
κλΰαθδ ηκτέΝ ΟδΝ αθαζκΰέ μΝ φγκλδ ηκτΝ υπκζκΰέακθ αδΝ ηΫ πΝ ηδελκ εκπέαμΝ φγκλδ ηκτέΝ ΠλΪ δθκΝ
άηαΝ βηαέθ δΝ θέ ξυ βΝ θυΝεσεεδθκΝΫζζ δηηαέΝ Νδεαθσ β αΝ βμΝ ξθδεάμΝ έθαδΝ1ί-βίΝη ΰαίΪ δμέ 

Ν CGH Ϋξ δΝ πζ σθΝ αθ δεα α αγ έΝ απσΝ βθΝ πδκΝ ι δ δε υηΫθβΝ Ν εαδΝ υαέ γβ βΝ CGH 

array(ηδελκ υ κδξδυθ)έΝ ΟηκέπμΝ η Ν πλδθ,Ν κΝ έΰηαΝ βηαέθ αδΝ πλΪ δθκΝ εαδΝ κΝ πλσ υπκΝ
φυ δκζκΰδεσΝ εσεεδθκέΝ θ δΝ ΰδαΝ ξλά βΝ η αφα δευθΝ ξλπηκ πηΪ πθ,Ν ξλβ δηκπκδ έ αδΝ ηδαΝ
ηδελκ υ κδξέαΝπκυΝπ λδΫξ δΝΰ θπηδεκτμΝαθδξθ υ ΫμΝαπσΝσζκΝ κΝΰΫθπηαέΝΟδΝαθαζκΰέ μΝφγκλδ ηκτΝ
υπκζκΰέακθ αδΝηΫ πΝ αλπ άέΝ θαζσΰπμΝ βθΝπυεθσ β αΝαθδξθλυ υθήηΫΰ γκμ(αθαζκΰέα),ΝβΝαθΪζυ βΝ
πζβ δΪα δΝ δμΝζίίΝξδζδίΪ δμ,Ναλε άΝΰδαΝθαΝπκ κ δεκπκδά δΝαθπηαζέ μΝαλδγηκτΝαθ δΰλΪφπθΝΰδαΝ
υΰε ελδηΫθκΝ ΰ θ δεσΝ σπκ(loci). Μ δκθΫε βηαΝ πθΝ CGH εαδΝ aCGH ππμΝ θΝ ηπκλκτθΝ θαΝ

αθδξθ τ κυθΝαηκδίαέ μΝη αγΫ δμΝεαδΝαθα λκφΫμ,ΝεαγυμΝ θΝπλκεαζκτθΝαζζαΰΫμΝ βθΝπκ σ β αΝ
κυΝDNA. 

SINGLE NUCLEOTIDE POLYMORPHISM ARRAY: Μδα Ϊζζβ ηΫγκ κμΝπκυΝαθδξθΫυ δΝαλδγηβ δεΫμΝ
ξλπηκ πηα δεΫμΝ αθπηαζέ μΝ έθαδΝ βΝSNP ηδελκ υ κδξέαέΝ θ έΝ θαΝ υίλδ έα αδΝ κΝπζάλ μΝ ΰΫθπηαΝ
κυΝ Ϋδΰηα κμΝεαδΝ κυΝπλκ τπκυ,ΝησθκΝ κΝΰΫθπηαΝ κυΝ έΰηα κμΝυίλδ έα αδΝ ΝηέαΝηδελκ υ κδξέαΝ
η Ν1ίίέίίίΝSNP αθδξθ υ Ϋμέ ΟδΝαζζαΰΫμΝ κθΝαλδγησΝαθ δΰλΪφπθΝυπκζκΰέακθ αδΝ υΰελέθκθ αμΝ κθΝ
φγκλδ ησΝ κυΝ έΰηα κμΝη ΝΫθαΝcontrol. θαΝΪζζκΝ βηαθ δεσΝ πέ υΰηαΝΫδθαδΝππμΝβΝ ξθδεάΝηπκλ έΝ
θαΝ υπκζκΰέ δΝ αθαζκΰέαΝ πθΝ ΰκθδευθΝ ξλπηκ πηΪ πθ,Ν πδ λΫπκθ αμΝ βθΝ αθέξθ υ βΝ βμΝ
UPD(ηκθκΰκθ δεά δ πηέα)έΝ ηφαθέα δΝ κυμΝέ δκυμΝπ λδκλδ ηκτμΝσππμΝεαδΝκδΝCGH,aCGH. 

πμΝ υλαΝ υαβ άγβεαθΝκδΝ υθβγδ ηΫθ μΝ ξθδεΫμΝπκ κ δεκπκέβ βμΝαθ υπζκ δ έαμέΝΚΪγ ΝηέαΝαπσΝ
αυ ΫμΝ Ϋξ δΝ πζ κθ ε άηα αΝ εαδΝ η δκθ ε άηα αέΝ ΟδΝ ξλυ δμΝ πζάλκυμΝ εαλυκ τπκυΝ έθαδΝ δ ξυλσΝ
λΰαζ έκ,ΝσηπμΝηπκλκτΝθαΝ φαληκ κτθΝησθκΝ ΪθΝυπΪλξκυθΝ δαγΫ δηαΝ δαδλκτη θαΝετ αλαΝεαδΝ
πέ βμΝ αΝ απκ ζΫ ηα αΝ γαΝ έθαδΝ αθ δπλκ ππ υ δεΪΝ ηκθκΝ ΰδαΝ κθΝ δαδλκτη θκΝ ευ αλδεσΝ
πζβγυ ησέΝ Ν η κφα δεάΝ FISH, ηπκλ έΝ θαΝ αθδξθΫυ δΝ αθπηαζέ μΝ κΝ πέπ κΝ θσμΝ ηκθα δεκτΝ
ευ ΪλκυΝαζζΪΝησθκΝ Ν η λδεΪΝ ξλπηκ υηα αΝεΪγ ΝφκλΪέΝΣΫζκμ,Ν κδΝ αθαζτ δμΝ ηδελκ υ κδξδυθΝ
πδ λΫπκυθΝ βθΝυοβζάΝαθΪζυ βΝηβΝ δαδλκυηΫθπθΝευ Ϊλπθ,ΝσηπμΝσξδΝ κΝ πέπ κΝ θσμΝηκθα δεκτΝ
ευ ΪλκυέΝΌηπμΝΰδαΝθαΝεα αθκβγ έΝππμΝβΝξλπηκ πηα δεάΝα Ϊγ δαΝ πβλ Ϊα δΝ βθΝ ηφΪθδ β εαδΝ
αθΪπ υιβΝ ηδαμΝ α γΫθ δαμ,Ν ξλ δΪακθ αδΝ πζα φσλη μΝ πκυΝ υθ υΪακυθΝ αθΪζυ βΝ κΝ πέπ κΝ κυΝ
θσμΝ ευ ΪλκυΝ εαδΝ πζάλβΝ εαλυκ υπδεάΝ αθΪζυ βέΝΠλσ φα α,Ν ξ δεΪΝ Ϋ κδ μΝ ηΫγκ κδΝ άλγαθΝ κΝ
πλκ εάθδκΝεαδΝαθαφΫλκθ αδΝαηΫ πμΝη Ϊέ 

Ν Ν Σ ΧΝΟΛΟΓΙ - ΛΛ ΛΟΤΧΙ μΝ θυΝ βΝ CGH εαδΝ βΝ SNP ηδελκ υ κδξέαΝ ηπκλκτθΝ θαΝ
υπκζκΰέ κυθΝ βθΝ αθ υπζκ δ έαΝ η Ν πκζτΝ η ΰαζτ λβΝ αθΪζυ βΝ απσΝ βθΝ η κφα δεάΝ FISH, έθαδΝ
ζδΰσ λκΝ εα Ϊζζβζ μΝ ΰδαΝ η λά δμΝ εαλυκ υπδεάμΝ λκΰΫθ δαμ(Ν δαφκλΫμΝ αθΪη αΝ κυμΝ
εαλυσ υπκυμΝ πκζζυθΝ ευ ΪλπθΝ η Ν ΫθαΝ Ϋδΰηα)έΝ υθ πυμΝ ηδαΝ δ αθδεάΝ ηΫγκ κμΝ γαΝ υθ υΪα Ν αΝ
εαζτ λαΝ εαδΝ απσΝ δμΝ τκΝ πζ υλΫμέΝ Ν NGS ξθκζκΰέαΝ Ϊθκδι Ν θΫκυμΝ λσηκυμΝ βΝ η ζΫ βΝ κυΝ
ΰκθδ δυηα κμΝ κυΝ αθγλυπκυ,Ν πδ λΫπκθ αμΝ βθΝ ξαλ κΰλΪφβ βΝ η αζζΪι πθΝ αεσηβΝ εαδΝ κΝ
πέπ κΝ θσμΝεαδΝησθκΝθκυεζ κ δ έκυέ 

ΛΛ ΛΟΤΧΙ Ν ΝΟΝ ΜΟΝ ΙΚΟΤΝ ΚΤΣΣ ΡΟΤμΝ Χλβ δηκπκδ έ αδΝ ΰδαΝ βθΝ πκ κ δεκπκέβ βΝ
εαλυκ τππθΝ υΰε ελδηΫθπθΝευ ΪλπθΝεαδΝΫξ δΝίλ δΝ φαληκΰάΝ βθΝαθέξθ υ βΝπκζυπζκ δ δυθΝ κΝ
υευ δ,Ν κθΝ ΰεΫφαζκΝεαδΝ κΝ ΫληαέΝ θαζσΰπμΝ κθΝ πδγυηβ σΝευ αλδεσΝ τπκΝη ζΫ βμ,ΝηπκλκτθΝ

θαΝαπκηκθπγκτθΝετ αλαΝηΫ πΝ δλδαευθΝ δαζυηΪ πθΝεαδΝFACS η αιτΝΪζζπθέΝΛσΰπΝ βμΝηδελάμΝ
πκ σ β αμΝDNA πκυΝ π λδΫξ αδΝ Ν ΫθαΝ ησθκΝ ετ αλκ,βΝ βηδκλΰέαΝ ίδίζδκγάεβμΝ ι εδθΪ δΝ η Ν βθΝ



Τεχνο ογία αι Διάγνωση 

 

 

24 

θέ ξυ βΝ κζκυΝ κυΝ ΰκθδ δυηα κμ(WGA-whole genome amplification). θαΝ υπδεσΝ πλπ σεκζζκΝ
έθαδΝ κΝ ιάμμ κΝ DNA υπσε δ αδΝ Ν γλΪυ β,Ν δκλγυθκθ αδΝ αΝ Ϊελα,Ν φπ φκλυζδυθκθ αδΝ εαδΝ
πλκμ έγ αδΝ -κυλΪΝ ΰδαΝ βθΝ Ϋθπ β κυΝ η Ν πλκ Ϋ βΝ αθ Ϊπ κλαΝ πκυΝ εαγδ ΪΝ αΝ γλΪυ ηα αΝ
υηία ΪΝ η Ν βθΝ εΪ κ Ν πζα φσληαέΝ Κα σπδθΝ πλσ βμΝ κυΝ αθ Ϊπ κλα,Ν αΝ γλατ ηα αΝ βμΝ

ίδίζδκγάεβμΝ θδ ξτκθ αδΝ η Ν PCR. υθάγπμΝ κΝ εΪγ Ν γλΪυ ηαΝ δαγΫ δΝ δ δεάΝ αζζβζκυξέαΝ
αθαΰθυλδ βμΝ θ σμΝ κυΝαθ Ϊπ κλαέΝ εκζυγ έΝNGS εαδΝ τλ βΝ πθΝκηκδκ ά πθΝεαδΝ δαφκλυθΝ κθΝ
ΰ θ δεσΝξΪλ βέ 

θαΝ η ΰΪζκΝ πζ κθΫε βηαΝ βμΝ η γσ κυΝ θαθ έκθΝ βμΝ FISH,Ν έθαδΝ βΝ δεαθσ β αΝ θαΝ παλα βλκτθ αδΝ
αυ σξλκθαΝ σζαΝ αΝ ξλπηκ υηα αΝ αυ κξλσθπμΝ κΝ έ δκΝ ετ αλκέΝ πκηΫθπμ,Ν βΝ αζζβζκτξδ βΝ
ηκθα δεκτΝευ ΪλκυΝ υθ υΪα δΝ βθΝ υθα σ β αΝ βμΝFISH θαΝαθαζυ δΝη ηκθπηΫθαΝετ αλαΝεαδΝ βθΝ
δεαθσ β αΝαθΪζυ βμΝ εαλυκ τπκυΝσππμΝκδΝ ηδελκ υ κδξέ μέΝ πέ βμ,Ν βΝπδγαθσ β αΝυπκ έηβ βμΝ άΝ
υπ λ ε έηβ βμΝ πθΝ αλδγηυθΝ αθ δΰλΪφπθ,Ν η δυθ αδΝ εαγυμΝ ξδζδΪ μΝ αθαΰθυ δμ εΪγ Ν
ξλπηκ υηα κμΝυπΪλξκυθ,Ναθ έΝΰδαΝζέΰκυμΝησθκΝ σπκυμ(loci) κυΝεΪγ Νξλπηκ υηα κμέ 

Ν NGS Ϋξ δΝ ίΫίαδαΝ αΝ η δκθ ε άηα αΝ βμέΝ λξδεΪ,Ν έθαδΝ πκζτΝ πδκΝ αελδίάΝ υΰελδ δεΪΝ η Ν δμΝ
πλκαθαφ λγ έ μΝ ξθδεΫμέ θΝαθδξθΫυ δΝ δ καυΰδ η θ μΝ η αγΫ δμΝ άΝ αθα λκφΫμ,Ν δ δεσ λαΝαθΝ
πδζ ΰ έΝ ξαηβζσ λβΝ εΪζυοβΝ ΰκθδ δυηα κμέΝ θΝ πΪζδΝ πδζ ΰ έΝ υοβζσ λβΝ αθΪζυ β,Ν ηπκλ έΝ ηδαΝ
η Ϊγ βΝθαΝαθδξθ υγ έΝπμΝ«ξδηαδλδεά»Ναζζβζκυξέα,Ν βζα άΝηδαΝαθΪΰθπ βΝθαΝ βθΝαθ δ κδξά δΝ Ν
υκΝ ξλπηκ υηα α,Ν απκεαζτπ κθ αμΝ κΝ βη έκΝ γλατ βμΝ εαδΝ κΝ η αγ σΝ ηάηαέΝ Ν εΪζυοβΝ
ιαλ Ϊ αδΝ Ν η ΰΪζκΝ ίαγησΝ απσΝ βθΝ πλκ κδηα έαΝ βμΝ ίδίζδκγάεβμΝ εαδΝ δμΝ παλαηΫ λκυμΝ βμΝ
εΪ κ Νπζα φσληαμΝ σππμΝ πέ βμΝ εαδΝ πθΝ κδξΫδπθΝίδκπζβλκφκλδεάμΝπκυΝ ξλβ δηκπκδκτθ αδέΝ
ΜβΝδ καυΰδ ηΫθ μΝη αγΫ δμΝαθδξθ τκθ αδΝ τεκζα,Νη Ν ξ δεάΝ υ εκζέαΝ κθΝπλκ δκλδ ησΝγΫ βμέΝ
Ϋίαδα,Νκ αθΝυπκοδαασηα Ν Ϋ κδ μΝαθπηαζέ μ,ΝβΝξλά βΝFISH εαδΝG-banding ίκβγΪ δέΝ ιέα δΝ ΫζκμΝ

θαΝαθαφ λγ έΝππμΝζσΰπΝηδελάμΝπκ σ β αμΝDNA ηπκλ έΝθαΝ βηδκυλΰβγκτθΝPCR artifacts  άΝNGS 

artifacts, αΝκπκέαΝπ σ κΝηπκλκτθΝθαΝ δκλγπγκτθΝη Ν αΝ π ΪΝ λΰαζ έαΝίδκπζβλκφκλδεάμέ 

ΛΛ ΛΟΤΧΙ Ν ΝΟΝ ΜΟΝ ΙΚΟΤΝ ΚΛΩΝΟΤμΝ ΜδαΝ θαζζαε δεάΝ ηΫγκ κμΝ ξαλ κΰλΪφβ βμΝ
η αγΫ πθΝ εαδΝ αθα λκφυθΝ έθαδ βΝ Strand-seq. λξδεΪΝ ξλβ δηκπκδάγβε Ν ΰδαΝ βθΝ η ζΫ βΝ βμΝ
εζβλκθσηβ βμΝ α ζφυθΝ ξλπηα έ πθΝ Ν α τηη λαΝ δαδλκτη θαΝ ετ αλαέΝ Κα ΪΝ βΝ δΪλε δαΝ βμΝ
ευ αλδεάμΝ δαέλ βμ,Ν εΪγ Ν γυΰα λδεσΝ ετ αλκΝ εζβλκθκη έΝ ηδαΝ α ζφάΝ ξλπηα έ αΝ απσΝ εαγ Ν
αΫυΰκμέΝ Ν ξθδεάΝίκβγΪ δΝ κυμΝ λ υθβ ΫμΝθαΝαθαεαζτοκυθΝ κΝηκ έίκΝεζβλκθσηβ βμέΝΓδαΝ κΝ εκπσΝ
αυ σ,Ν αΝ ετ αλαΝ εαζζδ λΰκτθ αδΝ παλκυ έαΝ λπηκ-κυλδ έθβμΝ (BrdU),Ν ΫθαΝ αθΪζκΰκΝ βμΝ
γυηδ έθβμ,ΰδαΝ ΫθαθΝ αελδίυμΝ ευ ΪλδεκΝ ετεζκ,Ν η Ν απκ Ϋζ ηαΝ βΝBrdU ησθκΝ δμΝ θ κ υθ δγΫη θ μΝ
αζυ έ μΝDNA. ΟδΝ ίδίζδκγάε μΝ κδηΪακθ αδΝ εα σπδθΝ πδζκΰάμΝ FACS, αεκζκυγκτη θβΝ απσΝ UV-

Hoechst, πλκεαζΫδΝnicks δμΝπ λδκξΫμΝ θ πηΪ π βμΝ κθΝθ κ υθ δγΫη θκΝεζπθκέΝ δ,Νεα ΪΝ βθΝ
θέ ξυ βΝPCR, ησθκΝ κΝ πλπ αλξδεσμΝ εζυθκμΝ θδ ξτ αδέΝ Κα σπδθΝ αζζβζκτξδ βμΝ Strand-seq εαδΝ
ξλά βμΝ κυΝ λΰαζ έκυΝ ίδκπζβλκφκλδεάμΝ BAIT(bioinformatics analysis inherited templates) 

ξλβ δηκπκδ έ αδΝ βθΝαθΪζυ βΝ πθΝαθαΰθυ πθέΝΣκΝStrand-seq, ηπκλ έΝ πέ βμΝθαΝξαλ κΰλαφά δΝ
η αγΫ δμ,Ν αθα λκφΫμ,εαδΝ θαΝ αθδξθ τ δΝ ξλπηκ πηα δεΫμΝ άΝ κπδεΫμΝ θδ ξτ δμΝ άΝ ζζ έηα α,Ν
πδ λΫπκθ αμΝΫ δΝ βθΝπδκΝζ π κη λ δαεάΝαθΪζυ βΝεαλυκ τπκυέΝ π δ άΝ θΝξλβ δηκπκδ έ αδΝWGA, 

απκφ τΰκθ αδΝ εαδΝ αΝ ζΪγβΝ θέ ξυ βμΝ PCR. ΩμΝ απκ Ϋζ ηα,Ν κΝ αλδγησμΝ αθαΰθυ πθΝ αθαΝ
ξλπησ πηα,Ν υπδεΪΝ έξθ δ δεαθκπκδβ δεΪΝαπκ ζΫ ηα αέ 

ΛαηίΪθκθ αμ υπσοδθ ηααέΝ βθΝαζζβζκτξδ βΝ θσμΝευ ΪλκυΝεαδΝ βθΝStrand-seq, παλα βλ έ αδΝππμΝβΝ
πλυ βΝ έθ δΝπζάλβΝεαλυσ υπκΝ θσμΝευ ΪλκυΝεαδΝβΝ Ϋ λβΝπ λδκλέα αδΝ Ν δαδλκτη θαΝετ αλαέΝ
ΓδαΝ βθΝυλα,Ν κΝκδεκθκηδεσΝεσ κμΝεαδΝβΝαθΪΰεβΝΰδαΝ ι δ έε υ βΝ βθΝίδκπζβλκφκλδεάΝπ λδκλέακυθΝ
βθΝ ξλά βΝ κυμΝ αΝ λ υθβ δεΪΝ λΰα άλδα,Ν σηπμΝ η Ν βθΝ ί ζ έπ βΝ βμΝ απσ κ βμΝ εαδΝ η έπ βΝ
εσ κυμ πθΝNGS ξθδευθΝ εαδΝ βΝ βηδκυλΰέαΝ λΰαζ έπθΝ ίδκπζβλκφκλδεάμΝ η Ν φδζδεσΝ πλκμΝ κθΝ
ξλά βΝπ λδίΪζζκθΝ αζζβζ πέ λα βμ,Ν κδΝ πζα φσλη μΝ γαΝ ΰέθκυθΝ κΝ ΰΰτμΝ ηΫζζκθ,αθαπσ πα κΝ
εκηηα δΝ βμΝ δΪΰθπ βμΝ σ κΝ ΝεζδθδεσΝσ κΝεαδΝ Ν πέπ κΝΫλ υθαμέ 
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4. ΟΜ ΝΚ ΙΝ Ν ΛΤ ΝΥΡΧΜΟΧΜ ΣΟ 

ΣαΝαθγλυπδθαΝ πηα δεΪΝετ αλαΝΫξκυθΝζθΝξλπηκ υηα α,Ναπκ ζκτη θαΝαπσΝβγΝα τΰβ,Νη ΝπκζτΝ
η ΰΪζκΝ ίαγησΝ κηκδσ β αμέΝ ΣαΝ ξλπηκ υηα αΝ π λδΫξκυθΝ κΝ ΰ θ δεσΝ υζδεσ,Ν κΝ κπκέκΝ κλέα δΝ Ν
η ΰΪζκΝ ίαγησΝ ππμΝ γαΝ αθαπ υξγ έΝ εαδΝ ζ δ κυλΰά δΝ ΫθαμΝ κλΰαθδ ησμΝ κΝ δβθ εΫμΝ κυΝ ξλσθκυέΝ
ξκθ αμΝ υπ’σοδθΝ αΝ παλαπΪθπ,Ν έθαδΝ ζκΰδεσΝ ζζ έο δμ,Ν η αγΫ δμ,Ν δπζα δα ηκέΝ εαδΝ Ϊζζ μΝ

αθπηαζέ μΝθαΝΫξκυθΝ κίαλσΝαθ έε υπκέ 

ΣαΝξλπηκ υηα αΝαπκ ζκτθ αδΝαπσΝξλπηα έθβ,ΝΫθαΝ τηπζ ΰηαΝDNA εαδΝπλπ δθυθέΝΣκΝDNA κΝ
εΪγ Ν ξλπησ πηαΝ έθαδΝ ηδαΝ αζυ έ αΝ π λέπκυΝ ηΝ εα κ υθΝ πκυΝ π λδΫξ δΝ 1ζίΝ εα κηητλδαΝ
θκυεζ κ έ δαέΝ ΣαΝ θκυεζ κ έ δαΝ αθΪΝ βίίΝ κθΝ αλδγησ,Ν π λδ υζέΰκθ αδΝ ΰτλπΝ απσΝ ΫθαΝ κε αη λΫμΝ
δ κθυθ,Ν βηδκυλΰυθ αμΝ αΝ θκυεζ κ υηα αέΝ ΟδΝ δ σθ μ,Ν απκ ζκτη θ μΝ βθΝ πζ δκοβφέαΝ κυμΝ
απσΝαηδθκιΫαΝΛυ έθβμΝεαδΝ λΰδθέθβμ,Ν έθαδΝγ δεΪΝφκλ δ ηΫθ μΝεαδΝεα ΪΝ υθΫπ δαΝαζζβζ πδ λκτθΝ
Ϋθ κθαΝη Ν δμΝαλθβ δεΪΝφκλ δ ηΫθ μΝκηΪ μΝ κυΝDNA. 

θΝ υθ ξ έα,Ν αΝθκυεζ κ υηα αΝπ λδ υζέΰκθ αδΝ Νέθ μΝπκυΝαπκεαζκτθ αδΝ πζβθκ δ ά(solenoids). 

υ άΝ έθαδΝβΝ κηάΝ πθΝξλπηκ πηΪ πθΝεα ΪΝ βθΝη σφα βέΝΚα ΪΝ βθΝηέ π β,Ν αΝξλπηκ υηα αΝ
υηπυεθυθκθ αδΝ ΫπμΝ εαδΝ κΝ Ϊ δκΝ βμΝ η Ϊφα βμέΝ υ σΝ υηίαέθ δΝ ηΫ πΝ βλδε δευθΝ

πλπ δθυθ(scaffold)Ν κδΝ κπκέ μΝ ζ δ κυλΰκτθΝ ίκβγβ δεΪΝ βθΝ βηδκυλΰέαΝ π λδκξυθΝ
π λδΫζδιβμ(looped domains) πθΝ πζβθκ δ υθέΝ κΝ ζδεσΝ Ϊ δκ,ΝβΝ λΪ βΝ πθΝεκθ θ δθυθ,ΝΫξ δΝ
υμΝαπκ Ϋζ ηαΝ βθΝπζ κθΝ υηπυεθπηΫθβΝ ε κξάΝ πθΝξλπηκ πηΪ πθέ 

 

δεσθα 4μ Η ξβηδεά κηά κυ DNA 
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δεσθα ημ πσ κ DNA κ ξλπησ πηαέ 
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ΤπΪλξκυθΝ δΪφκλ μΝ ξθδεΫμΝπαλα άλβ βμ-κπ δεκπκέβ βμΝπκυΝηπκλκτθΝθαΝξλβ δηκπκδβγκτθΝ βΝ
η ζΫ βΝ πθΝξλπηκ πηΪ πθέΝ Ν κπ δεάΝεαδΝφγκλέακυ αΝηδελκ εκπέαΝ Ϋξ δΝπ λδκλδ ηΫθβΝαθΪζυ β,Ν
παλΫξκθ αμΝζδΰσ λαΝ κδξ έαέΝΣκΝπζ κθΫε βηαΝ βμΝκπ δεάμΝ έθαδΝππμΝ θΝπλκεαζ έΝη ΰΪζ μΝαβηδΫμΝ
αΝξλπηκ υηα α,Ν θυΝ βμΝφγκλέακυ αμΝσ δΝ ηφαθέα δΝη ΰαζτ λβΝ υαδ γβ έαΝεαδΝ ι δ έε υ βέΝ 

Ν βζ ε λκθδαεάΝ ηδελκ εκπέαΝ π λδζαηίΪθ δΝ βθΝ Σ Μ(transmission electron microscopy) εαδΝ βθΝ
SEM(scanning electron microscopy). ΠαλΫξκυθΝ πκζτΝ π λδ σ λ μΝ πζβλκφκλέ μΝ απσΝ αΝ
πλκβΰκτη θαΝ έ βΝ ηδελκ εκπέαμΝ σηπμΝ η δκθΫε βηαΝ απκ ζΫδΝ κΝ ΰ ΰκθσμΝππμΝ θΝ ηπκλκτη Ν θαΝ
παλα βλά κυη Ν βθΝ λδ δΪ α βΝ κηάΝ πθΝξλπηκ πηΪ πθ,ΝεαγυμΝ κΝπΪξκμΝ κυΝ έΰηα κμΝ βμΝ
TEM π λδκλέα αδΝ αΝ1ίίnm εαδΝβΝSEM ηφαθέα δΝ υαδ γβ έαΝησθκΝ βΝ Ϊλπ βΝ βμΝ πδφΪθ δαμέ 

 Νcoherent x-ray diffraction(CDI) παλΫξ δΝ λδ δΪ α μΝεαδΝυοβζάμΝαθΪζυ βμΝ δεσθ μΝσηπμΝ έθαδΝ
τ εκζκΝθαΝπαλα ε υα γκτθΝ αΝ έΰηα αΝεαδΝζσΰπΝλα δ θΫλΰ δαΝ αΝξλπηκ υηα αΝυπσε δθ αδΝ Ν
φγκλΪέ 

ΟΝ ευ αλδεσμΝ ετεζκμΝ ξπλέα αδΝ  πΫθ Ν δαελδ ΫμΝ φΪ δμέΝ Ν η σφα βΝ απκ ζ έ αδΝ απσΝ δμΝ
G1,S,G2.  δμΝG1,G2 υθ έγ θ αδΝπλπ έθ μΝεαδΝπαλΪΰκθ αδΝκλΰαθέ δαέΝ βθΝS φΪ β,Ναθ δΰλΪφ αδΝ
κΝ DNA. Μ ΪΝ βθΝ S, εΪγ Ν ξλπησ πηαΝ απκ ζ έ αδΝ απσΝ τκΝ α ζφΫμΝ ξλπηα έ μ,Ν κδΝ κπκέ μΝ
υΰελα κτθ αδΝηααέΝ κΝε θ λκη λΫμέΝΣκΝε θ λκη λΫμΝ έθαδΝ κΝηΫλκμΝσπκυθΝ υθ Ϋκθ αδΝ δΪφκλ μΝ

πλπ έθ μΝ βηδκυλΰυθ αμΝΫ δΝ βθΝ δ εκ δ άΝ κηάΝ κυΝεδθβ κξυλκυέΝΟΝεδθβ κξυλκμΝ δα λαηα έα δΝ
ιΫξκθ αΝλσζκΝ βΝηέ π β,Ν ξ δεσΝη Ν κθΝ δαξπλδ ησΝ πθΝα ζφυθΝξλπηα έ πθΝαπσΝ βθΝηδ π δεάΝ
Ϊ λαε κέΝ πσΝ βθΝ G2 εαδΝ η ΪΝ αΝ ξλπηκ υηα αΝ αλξέακυθΝ θαΝ ΰέθκθ αδΝ κλα ΪΝ κΝ κπ δεσΝ
ηδελκ εσπδκΝ ζσΰπΝ ατιβ βμΝ κυΝ ίαγηκτΝ υηπτεθπ βμέΝ Ν ηέ π βΝ έθαδΝ κΝ Ϊ δκΝ κΝ κπκέκΝ
ζαηίΪθ δΝ ξυλαΝ κΝ πζάλβμΝ δαξπλδ ησμΝ πθΝ α ζφυθΝ ξλπηα έ πθέΝ δαελέθ αδΝ Ν πλσφα β,Ν
πλκη Ϊφα β,Ν η Ϊφα β,Ν αθΪφα βΝ εαδΝ ζσφα βέΝ πμΝ εαΝ κΝ Ϊ δκΝ βμΝ η Ϊφα βμ,Ν αΝ
ξλπηκ υηα αΝ υηπυεθυθκθ αδέΝ  βθΝ η Ϊφα β,Ν υγυΰλαηηέακθ αδΝ κθΝ δ βη λδθσΝ υ Ν θαΝ
δαξπλδ κτθέ βθΝ αθΪφα βΝ πζΫκθΝ κδΝ α ζφΫμΝ ξλπηα έ μΝ δαξπλέακθ αδΝ θ ζυμΝ εαδΝ βθΝ
ζσφα βΝ κΝDNA απκ υηπυεθυθ αδΝ α δαεΪΝΰδαΝθαΝ δ Ϋζγ δΝ κθΝ πση θκΝετεζκέ 

 

δεσθα θμ ξβηα δεά αθαπαλΪ α β κυ ευ αλδεκτ ετεζκυέ 
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δεσθα ιμ ξβηα δεά αθαπαλΪ α β πθ α έπθ βμ ηέ π βμέ 

Ν ξλυ βΝξλβ δηκπκδΫδ αδΝ ΰδαΝ κθέ δΝ βθΝ δαφκλΪΝαθΪη αΝ αΝ ευ αλδεΪΝ κδξ έαΝ εαδΝ υθ πυμΝ
βθΝ κπ δεκπκέβ βΝ πθΝ ξλπηκ πηΪ πθΝ ηΫ πΝ πζβγυλαμΝ ξθδευθέ δαφκλ δεΫμΝ ξλυ δμΝ
βηδκυλΰκτθΝξαλαε βλδ δεΫμΝ ΰδαΝ κΝ εΪγ Νξλπησ πηαΝαυθ μ(bands). ΟδΝ αυθ μΝπκυΝπαλΪΰκθ αδΝ
αθ αθαεζκτθΝηδαΝ υΰε ελδηΫθβΝπ λδκξάΝάΝυπκ κηάΝ κυΝξλπηκ υηα κμέ 

Ν ξλπηα έθβΝ ηπκλ έΝ θαΝ έθαδΝ λκξλπηα έθβΝ άΝ υξλπηα έθβέΝ Ν Ϋ λκξλπηα έθβΝ έθαδΝ
υηπυεθπηΫθβΝεα ΪΝ βθΝ δΪλε δαΝ κυΝευ αλδεκτΝετεζκυΝεαδΝ θΝη αΰλΪφ αδέ θ δΰλΪφ αδΝαλΰΪΝ

εαδΝ αΝ ζέΰαΝ ΰκθέ δαΝ πκυΝ π λδΫξ δ,Ν έθαδΝ αθ θ λΰΪέΝ ΜσθκΝ κΝ βίΣΝ πθΝ ΰκθδ έπθΝ ίλέ ε αδΝ βθΝ
λκξλπηα δθδεάΝεα Ϊ α βέΝ θΝαθ δγΫ δ,ΝκδΝ υξλπηα δθδεΫμΝπ λδκξΫμΝ έθαδΝαπκ υηπυεθπηΫθ μΝ

εαδΝ υπσε δθ αδΝ Ν η αΰλαφά,Ν αθ δΰλΪφκθ αδΝ θπλέμΝ εαδΝ π λδΫξκυθΝ πζβγυλαΝ ΰκθδ έπθέΝ Ν
λκξλπηα έθβ έθαδΝ δ δκ α δεά(constitutive), βΝ κπκέαΝ απκ ζ έ αδΝ απσΝ κλυφκλδεσΝ

DNA( παθαζαηίαθση θ μΝ αζζβζκυξέ μ)Ν κΝ ε θ λκη λΫμΝ εαδΝ αΝ ζκη λάΝ εαδΝ παλαηΫθ δΝ
υηπγεθπηΫθβΝ πΪθ κ έΝ Μπκλ έΝ σηπμΝ θαΝ έθαδΝ υθβ δεά(facultative), βΝ κπκέαΝ αθΝ ξγ έΝ βθΝ

εα ΪζζβζβΝ βηα κ σ β βΝηπκλ έΝθαΝαπκ υηπυεθπγ έΝ Ν υξλπηα έθβέ 

ΓδαΝ θαΝ εα αθκά δΝ εαθ έμ,Ν ππμ πλκετπ δΝ βΝ αυθπ βΝ εαδΝ θαΝ υ ξ έ δΝ αυ άΝ η Ν βθΝ κηάΝ πθΝ
ξλπηκ πηΪ πθ,Ν έθαδΝ απαλαέ β κΝ θαΝ ΰθπλέα δΝ ππμΝ κδΝ ξλπ δεΫμΝ πλκ Ϋθκθ αδΝ αΝ
ξλπηκ υηα αέΝ ΟδΝ ξλπ δεΫμΝ ηπκλκτθΝ θαΝ πλκ γκτθΝ ηΫ πΝ πθΝ ιάμΝ λσππθμΝ intercalation, 

minor groove, major groove εαδΝ ιπ λδεάΝ πλσ βέΝ υ σΝ ιαλ Ϊ αδΝ απσΝ κθΝ τπκΝ
αζζβζπέ λα βμΝ βμΝξλπ δεάμΝη Ν κΝDNA εαδΝ βθΝκηκδκπκζδεάΝάΝηβ,Νφτ βΝ βμέ 

ΟηκδκπκζδεΫμΝ αζζβζ πδ λΪ δμΝ π λδζαηίΪθκθ αδΝ βθΝ αθ έ λα βΝ η ΪζζκυΝ εαδΝ α σηπθΝ ααυ κυΝ
δμΝ ίΪ δμΝ κυΝDNA. Πλκετπ κυθΝ υξθΪΝ βθΝ γΫ βΝ ιΝ βμΝ θέθβμΝ εαδΝ βμΝ ΓκυαθέθβμέΝΠκζζΫμΝ

ξλπ δεΫμΝ πκυΝ π λδΫξκυθΝ Pt(πζα έθα)Ν ΫξκυθΝ Ϋ κδαΝ αζζβζ πέ λα β,Ν εαγυμΝ ηφαθέακυθΝ υοβζάΝ
υΰΰΫθ δαΝΰδαΝ κΝΪαπ κέΝΟΝ τπκμΝαυ σμΝκ βΰ έΝ Νπλσ βΝmajor groove. 

ΜβΝκηκδκπκζδεΫμΝαζζβζ πδ λΪ δμΝ έθαδΝκδΝ ηκέΝυ λκΰσθκυ, κδΝβζ ε λκ α δεΫμΝαζζβζ πδ λΪ δμΝ
εαδΝκδΝαθ δ λΪ δμΝπ-πέΝ ηκέΝυ λκΰσθκυΝπλκετπ κυθΝη Νξλπ δεΫμΝπκυΝΫξκυθΝβζ ε λαλθβ δεσΝ
Ϊ κηκΝσππμΝΪαπ κΝάΝκιυΰσθκΝ δμΝζ δ κυλΰδεΫμΝκηΪ μΝ κυμΝεαδΝ ξβηα έακυθΝ ησΝη Ν δμΝκηΪ μΝ
σ μΝ βζ ε λκθέπθΝ πθΝ ίΪ πθ(γΫ βΝ θΝ θέθβμ,Ν γΫ βΝ ζΝ Κυ κ έθβμΝ εαδΝ γΫ βΝ βΝ Γκυαθέθβμ)έΝ ΟδΝ
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ηκέΝαυ κέΝ κ βΰκτθΝ Νminor άΝmajor groove πλσ βέΝΟδΝ βζ ε λκ α δεΫμΝαζζβζ πδ λΪ δμΝ
π λδζαηίΪθκυθΝ ξλπ δεΫμΝ η Ν εα δσθ α,Ν αΝ κπκέαΝ βηδκυλΰκτθΝ αζζβζ πέ λα βΝ η Ν δμΝ αλθβ δεΪΝ
φκλ δ ηΫθ μΝ φπ φκλδεΫμΝ κηΪ μΝ κυΝ DNA εαδΝ κ βΰκτθΝ Ν ιπ λδεάΝ πλσ βέΝ ΟδΝ π-πΝ
αζζβζ πδ λΪ δμΝπλκετπ κυθΝσ αθΝβΝξλπ δεάΝΫξ δΝαλπηα δεκτμΝ αε υζέκυμέΝΣαΝp λκξδαεΪΝ πθΝ
αλπηα δευθΝ αε υζέπθΝ βμΝ ξλπ δεάμΝ εαδΝ κυΝ DNA αζζβζ πδ λκτθΝ εαδΝ Ϋξκυη Ν κΝ φαδθση θκΝ
intercalation, εα ΪΝ κΝκπκέκΝβΝξλπ δεάΝ δ Ϋλξ αδΝαθΪη αΝ δμΝίΪ δμέΝΣκΝφαδθση θκΝαυ σΝκ βΰ έΝ
Ν απκ ζέεπ βΝ κυΝDNA εα ΪΝ υθΫπ δαΝ Ν πδηάευθ βέΝ θΝ ηδαΝ ξλπ δεάΝ δαγΫ δΝ δαφκλ δεΫμΝ

ζ δ κυλΰδεΫμΝκηΪ μΝηπκλΫδΝθαΝ ηφαθέ δΝ αυ σξλκθαΝ δαφκλ δεκτμΝ λσπκυμΝπλσ βμέ 

 

δεσθα κμ δΪΰλαηηα πκυ έξθ δ δμ γΫ δμ πλσ βμ ξλπ δευθ εαδ Ϊζζπθ ηκλέπθ-πλκ υθ κ 
DNA.(Thermo Fisher) 
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5.Κ ΡΤΟΣΤΠΟ 

Ν ξθδεάΝ κυΝ εαλυκ τπκυΝ έθαδΝ βΝ υξθσ λαΝ ξλβ δηκπκδκτη θβΝ ξθδεάΝ κθΝ εζα κΝ βμΝ
ευ αλκΰ θ δεάμ,Ν σ κΝ Ν λ υθβ δεσΝ σ κΝ εαδΝ Ν εζδθδεσΝ πέπ κέΝ Ν υηκζκΰέαΝ βμΝ ζΫιβμΝ
πλκΫλξ αδΝ απσΝ κΝ αλξαδκ ζζβθδεσΝ εΪλυκθ(εαλτ δ,εαλπσμ, πσλκμ)Ν εαδΝ βθΝ ζΫιβΝ τπκμΝ πκυΝ
πλκΫλξ αδΝ απσΝ κΝ λάηαΝ τπ π(ξ υπυ)έ  Ν ζ τγ λβΝ ληβθ έα,Ν βηΪδθ δΝ βΝ ηκλφάΝ κυΝ πσλκυ-

πυλάθαΝεαδΝαπκ σγβε Νπλυ βΝφκλΪΝ κΝ1κκκΝαπσΝ κθΝΓ ληαθσΝαθα σηκ,ΝHeinrich von Waldeyer. 

ΟΝ κλδ ησμΝ κυΝ εαλυκ τπκυΝ έθαδΝ κΝ ιάμμηδελκφπ κΰλαφέαΝ πθΝ ξλπηκ πηΪ πθΝ θσμΝ ευ Ϊλκυ,Ν
πκυΝ ζαηίΪθ αδΝ εα ΪΝ βθΝ δΪλε δαΝ βμΝ η Ϊφα βμ,Ν σ αθΝ εΪγ Ν ξλπησ πηαΝ απκ ζΫδ αδΝ απσΝ ΫθαΝ
α τΰκμΝ α ζφυθΝ ξλπηα έ πθέΝ θΝ υθ ξ έα,Ν αΝ ξλπηκ υηα αΝ κπκγ κτθ αδΝ εα ΪΝ αλδγηβ δεάΝ
δλΪ,η Νφγέθκυ αΝ δλΪΝη ΰΫγκυμέ(Bickmore, 2001) 

ΓδαΝ βθΝπλκ κδηα έαΝ κυΝεαλυσ υπκυ,Ναπαδ κτθ αδΝετ αλαΝ Νη Ϊφα βέΝΚΪγ Ν τπκμΝ ηπτλβθκυΝ
ευ ΪλκυΝηπκλ έΝθαΝξλβ δηκπκδβγ έΝ υθβ δεΪέΝ ΝπδκΝ τεκζβ,ΰλάΰκλβ,αθΫικ βΝ δΰηα κζβοέαΝΫδθαδΝ
αυ άΝ κυΝ αέηα κμ,Ν σηπμΝ υξθΪΝ ξλβ δηκπκδκτθ αδΝ δθκίζΪ μΝ Ϋληα κμΝ εαδΝ ετ αλαΝ ηυ ζκτΝ πθΝ
κ υθέΝ ξ δεΪΝ η Ν κΝ αέηα,Ν πδζΫΰκυη Ν ετ αλαΝ ζ ηφδεΪΝ αΝ κπκέαΝ έξπμΝ η ΰΪζβΝ πλκ πΪγ δαΝ
ηπκλσυη Ν θαΝ πΪΰκυη Ν κθΝ πκζζαπζα δα ησ,Ν έθκθ αμΝ Ϋ δΝ ΫθαΝ πκζτΝ η ΰΪζκΝ αλδγησΝ
η αφα δευθΝευ Ϊλπθέ 

ΤπΪλξ δΝ πζβγυλαΝ πλπ κεσζζπθΝ πλκ κδηα έαμΝ εαλυκ τπκυΝ απσΝ ζ ηφκετ αλαΝ π λδφ λδεκτΝ
αέηα κμ,σηπμΝ ηφαθέακυθΝ υΰε ελδηΫθαΝία δεΪΝεκδθΪΝ βη έαΝ αΝκπσδαΝγαΝπαλκυ δα κτθΝ υέ 

έΝΓέθ αδΝζάοβΝαέηα κμΝεαδΝΪη αΝπλκ έγ αδΝβπαλέθβΝΰδαΝθαΝαπκφ υξγ έΝβΝπάιβΝ κυέΝ ΝβπαλέθβΝ
έθαδΝ αθ δπβε δεσΝ φαληαεκ,Ν απκ ζκτη θκΝ απσΝ πκζυ αεξαλέ μΝ πκυΝ αθα ζζκτθΝ βθΝ πάιβ,Ν
ξβηα έακθ αμΝηδαΝαθ δγλκηίέθβΝπκυΝαπκ λΫπ δΝ βθΝη α λκπάΝ βμΝπλκγλκηίέθβμΝ ΝγλκηίέθβΝεαδΝ

απκ λΫπκθ αμΝ βθΝαπ ζ υγΫλπ βΝγλκηίκπζα έθβμΝαπσΝ αΝαδηκπ Ϊζδαέ 

έΝΜ Ν βθΝίκάγ δαΝ βμΝφυΰκεΫθ λβ βμΝ κυΝαέηα κμΝεαδΝη Ν βθΝξλά βΝ θ δαηΫ κυΝπκυΝ πδ λΫπ δΝ βθΝ
εα αίτγδ βΝ πθΝ λυγλκευ ΪλπθΝ εαδΝ πθΝ εκεεδκευ Ϊλπθ,Ν ηπκλκτη Ν θαΝ απκηκθυ κυη Ν
ζ ηφκετ αλαΝεαδΝηκθκετ αλαΝ κΝυπ λε έη θκέ 

ΓέΝΣαΝαπκηκθπηΫθαΝετ αλαΝεαζζδ λΰκτθ αδΝ Νγλ π δεσΝυζδεσΝπκυΝπ λδΫξ δΝφυ καδηα κΰζκυ δθέθβΝ
ΰδαΝ γ-ζΝ βηΫλ μΝ εαδΝ αυ σΝ κ βΰ έΝ Ν ατιβ βΝ κυΝ πκζζαπζα δα ηκτΝ εα αεσλυφαέΝ Ν
φυ καδηα κΰζκυ δθέθβΝ έθαδΝ ζ ε έθβΝ ίλδ εση θβΝ αΝ φυ Ϊ,Ν ευλέπμΝ Ν δΪφκλ μΝ πκδεδζέ μΝ
φα κζδκτ,πκυΝπλκεαζΫδΝηέ π βΝεαδΝ πβλ Ϊα δΝ βθΝζ δ κυλΰέαΝ βμΝη ηίλΪθβμΝεαδΝ βθΝ δαπ λα σ β ΪΝ
βμΝυ ΝθαΝη αφΫλκθ αδΝπλπ έθ μέ 

έΝΌ αθΝβΝεαζζδΫλΰ δαΝ ζ δυ δ,ΝυπΪλξ δΝΫθαμΝη ΰΪζκμΝπζβγυ ησμΝ δαδλκυηΫθπθΝευ Ϊλπθ,Ν κθΝ
κπκέκΝ πλκ έγ αδΝ εκζξδεέθβΝ ΰδαΝ θαΝ αηα ά δΝ κΝ ευ αλδεσμΝ ετεζκμΝ βΝ η Ϊφα βέΝ δ,Ν ΫθαμΝ
η ΰΪζκμΝαλδγησμΝ πθΝευ ΪλπθΝίλέ εκθ αδΝ κΝ πδγυηβ σΝη αφα δεσΝ Ϊ δκέΝ ΝεκζξδεέθβΝ λαΝπμΝ
αθα κζΫαμΝ βμΝ υθαληκζσΰβ βμΝ ηδελκ πζβθέ επθΝ αΝ ετ αλα,Ν παλ ηίαέθκθ αμΝ κθΝ
πκζυη λδ ησΝ βμΝ κυηπκυζέθβμέ 

έΝΣαΝζ ηφκετ αλαΝ υζζΫΰκθ αδΝεαδΝ π ι λΰΪακθ αδΝη Νυπκ κθδεσΝ δΪζυηαΝΰδαΝ τθ κηκΝξλκθδεσΝ
δΪ βηαέΝ ΝπλΪιβΝαυ άΝΫξ δΝπμΝαπκ Ϋζ ηαΝκδΝπυλάθ μΝθαΝ δκΰεκγκτθΝκ ηπ δεΪΝεαδΝ υθ πυμΝθαΝ
δ υεκζτθ δΝ βθΝηδελκ εκπδεάΝπαλα άλβ β αφκυΝ αΝξλπηκ υηα αΝ θΝαζζβζκ πδεαζτπ κθ αδέ 

ΣέΝΣαΝετ αλαΝαπζυθκθ αδΝ Νπζαεέ δαΝεαδΝαφάθκθ αδΝθαΝ ΰθυ κυθέ 

έΝΣαΝπζαεέ δαΝυπσε δθ αδΝ Ν π ι λΰα έαΝη Ν λυοέθβ,ΝηδαΝυ λκζΪ βΝπκυΝεα αζτ δΝ βθΝ δΪ πα βΝ
π π δ έπθΝεαδΝπλπ δθδευθΝ υηπζσεπθ,Ναφάθκθ αμΝ Ϋ δΝ εαγαλσΝ κΝπ έκΝ ΰδαΝ βθΝ φαληκΰάΝ βμΝ
ξλπ δεάμΝεαδΝ βθΝπλσεζβ βΝαυθπ βμέ 
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δεσθα λμ Καλυσ υπκμ φυ δκζκΰδεσμ εαδ εαλυσ υπκμ λδυθ αλγηβ δευθ αθπηαζδυθέ 

 

ΥΡΧΣΙΚ ΝΦ Μ ΣΟΝΟΡ ΣΟΤΝΦΧΣΟ 

. Χλυ β Giemsa εαδ G-bandingμΝ Νξλπ δεάΝGiemsa έθαδΝκλα άΝ κΝφυμΝεαδΝπλκ Ϋθ αδΝ κΝ
DNA. έθαδΝηέΰηαΝεα δκθδευθΝγδααδθυθΝσππμΝazure B εαδΝαθδκθδευθΝβπ δθυθΝσππμΝβπ έθβΝΤέΝΣαΝ
ησλδαΝγδααέθβμΝβπ έθβμΝίλέ εκθ αδΝ ΝαθαζκΰέαΝβμ1έΝ λξδεΪ,Νπλκ Ϋθκθ αδΝκδΝγδααέθ μΝ κΝDNA, 

αθΪη αΝ δμΝίΪ δμ,ΝεαδΝίΪφκυθΝηπζ Ν κΝησλδκέΝ εκζκτγπμ βΝβπ έθβΝπλκ Ϋθ αδΝ βΝγδααέθβΝ Ν
υ λκφκίδεσΝ πΪθ αΝ π λδίΪζζκθ,βΝ ξλυ βΝ ΰέθ αδΝ ηπίέΝ ΟδΝ αζζβζ πδ λΪ δμΝ γδααέθβμήβπ έθβμΝ
απκ ζκτθΝαεσηβΝεαδΝ άη λαΝαθ δεΫδη θκΝπλκίζβηα δ ηκτέ(Estandarte, 2012) 

Ναυθπ βΝG,Ν έθαδΝβΝ υλτ λαΝξλβ δηκπκδκτη θβΝηΫγκ κμΝεαδΝαθαπ τξγβε ΝαπσΝ κθΝSeabright κΝ
1λι1έΝ Ν ξθδεάΝ έθ δΝ αγ λΪΝ εαδΝ αλε ΪΝ υοβζάμΝ υελέθ δαμΝ απκ ζΫ ηα αέΟδΝ πλπ έθ μΝ πκυΝ
αθαφΫλγβεαθΝ παλαπΪθπΝ ππμΝ δα πσθ αδΝ απσΝ δμΝ υ λκζΪ μ,Ν ΫξκυθΝ αθ έε υπκΝ πκυΝ γαΝ
βηδκυλΰβγκτθΝκδΝαυθ μΝεαδΝ ΫδξθκυθΝ δαφκλΫμΝαθΪη αΝ δμΝξλπηκ πηδεΫμΝπ λδκξΫμέΝΟδΝγ δεΫμΝ

G αυθ μ,Ν πκυΝ ηφαθέακθ αδΝ εκ δθσ λ μΝ αθ δ κδξκτθΝ Ν υ λκφκίδεΫμΝ π λδκξΫμΝ πθΝ
ξλπηκ πηΪ πθΝ πκυΝ υθκκτθΝ βθΝ βηδκυλΰέαΝ υηπζσεκυΝ γδααέθβμήβπ έθβμέΝ θ δ κδξκτθΝ Ν

λκξλπηα έθβΝ εαδΝ δαγΫ κυθΝ δ κυζφδ δεκτμΝ ηκτμΝ πκυΝ εαγβζυθκυθΝ κΝ τηπζκεκέΝ ΟδΝ
λκξλπηα δθδεΫμΝ π λδκξΫμΝ έθαδΝ πζκτ δ μΝ Ν ,ΣέΝ θ έ λκφαΝ κδΝ πδκΝ φπ δθΫμΝ π λδκξΫμΝ ΫδθαδΝ

υ λσφδζ μΝ εαδΝ θΝ υθκκτθΝ βθΝπλσ β κυΝ υηπζσεκυέΝ θ δ κδξκτθΝ Ν υξλπηα έθβΝ εαδΝ θΝ
δαγΫ κυθΝδ ξυλκτμΝ δ κυζφδ δεκτμΝ ηκτμΝαθΪη αΝ δμΝπλπ έθ μέΝ δΝεα ΪΝ βθΝ π ι λΰα έαΝ
η Ν λυοέθβ,απκηαελτθκθ αδέΝΦυ δεΪΝκδΝαθαφκλΪΝΰέθ αδΝΰδαΝηβΝδ κθδεΫμΝπλπ έθ μέ 

έΝ R-banding(αυθπ β)μΝ απκεαζτπ δΝ G,C πζκτ δ μΝ υξλπηα δθδεΫμΝ π λδκξΫμΝ εαδΝ ηφαθέα δΝ βθΝ
αελδίυμΝ αθ έ λκφβΝ αυθπ βΝ απσΝ βθΝ G Ν ξθδεάΝ δαφκλΪΝ Ϋΰε δ αδΝ βθΝ πυα βΝ πθΝ
ξλπηκ πηΪ πθΝ Ν δκθδεσΝ δΪζυηαΝ εαδΝ υοβζάΝ γ ληκελα έα(κιΝ ίαγηκέΝ Κ ζ δκυ)Ν εαδΝ αεκζκτγπμΝ
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ξλυ βΝ Giemsa. Ν πυα βΝ πλκεαζΫδΝ βθΝ η κυ έπ βΝ πθΝ AT π λδκξυθΝ ζσΰπΝ ξαηβζσ λκυΝ
βη έκυΝ άιβμΝ υΰελδ δεΪΝη Ν δμΝG,C π λδκξΫμέ 

Γ. C-bandingμαπκεαζτπ δΝ κΝ πζκτ δκΝ Ν A,T ε θ λκη λΫμ,Ν απκ ζκτη θκΝ ίΫίαδαΝ απσΝ
λκξλπηα έθβέΝ Ν ξθδεάΝ π λδζαηίΪθ δΝ π ι λΰα έαΝ η Ν κιτ,Ν ίτγδ βΝ Ν αζα κτξκΝ δΪζυηαΝ εαδΝ

αζεαζδεάΝ π ι λΰα έαέΝΣαΝπλκβΰκτη θαΝπλκεαζκτθΝγλΪυ βΝ κυΝ ε ζ κτ,Ναφάθπθ αμΝαθΫπαφκΝ
κΝεκηηΪ δΝ κυΝε θ λκη λκτμέ 

ΦΘΟΡΙΟΥΡΧΜ Σ  

ε σμΝ απσΝ δμΝ κλα ΫμΝ ξλπ δεΫμ,Ν αΝ ξλπηκ υηα αΝ ηπκλκτθΝ θαΝ υπαξγκτθΝ Ν ξλυ βΝ η Ν
φγκλδκξλυηα α,Ν αΝ κπσδαΝ έθαδΝ κλΰαθδεΪΝ ησλδαΝ η Ν υθα σ β αΝ φγκλδ ηκτέΝ ΣαΝ ησλδαΝ αυ ΪΝ
π λδΫξκυθΝη ΰΪζαΝ τηπζκεαΝσππμΝαλπηα δεΫμΝάΝ λκευεζδεΫμΝκηΪ μΝεαδΝξαλαε βλέακθ αδΝαπσΝ
αγ λΫμΝεαδΝ υγτΰλαηη μ(flat) κηΫμέΝΤπΪλξκυθΝαλε ΫμΝπαλΪη λκδΝκδΝκπκέ μΝ έθαδΝ βηαθ δεΫμΝ

ΰδαΝ θαΝ π λδΰλαφ έΝ κΝ φγκλδ ησμΝ θσμΝ φγκλδκξλυηα κμέΝ υ ΫμΝ π λδζαηίΪθκυθΝ αΝ ηάεβΝ ετηα κμΝ
απκλλσφβ βμΝεαδΝ επκηπάμΝεαγυμΝεαδΝ βθ είαθ δεάΝαπσ κ β(quantum efficiency/yield). ΣκΝηάεκμΝ
ετηα κμΝ απκλλσφβ βμΝ έξθ δΝ βθΝ θΫλΰ δαΝ πκυΝ απαδ έ αδΝ ΰδαΝ βθΝ δΫΰ λ βΝ κυΝ εΪ κ Ν
φγκλδκξλυηα κμΝ εαδΝ κΝ ηάεκμΝ ετηα κμΝ επκηπάμΝ βθΝ θΫλΰ δαΝ πκυΝ επΫηπ αδέΝ υθάγπμ,Ν κΝ
ηάεκμΝ επκηπάμΝ ΫδθαδΝ η ΰαζτ λκΝ κυΝ αθ δ κέξκυΝ βμΝ απκλλσφβ βμέΝ Ν είαθ δεά απσ κ β,Ν
έξθ δΝ βθΝπδγαθσ β αΝ θσμΝ δ ΰ ληΫθκυΝφγκλδκξλυηα κμΝθαΝφγκλέ δΝεαδΝκλέα αδΝπμμΝ 

ΦοαλδγησμΝφπ κθέπθΝπκυΝ επΫηπκθ αδήαλδγησμΝφπ κθέπθΝπκυΝαπκλλδφσθ αδ 

Ν δεαθσ β αΝφγκλδ ηκτΝ θσμΝφγκλδκξλυηα κμΝ ιαλ Ϊ αδΝαπσΝ βθΝ κηάΝεαδΝ κΝπ λδίΪζζκθΝ κυέΝ Ν
είαθ δεάΝ απσ κ βΝ αυιΪθ αδΝ σ κΝ αυιΪθ αδΝ κΝ ηΫΰ γκμΝ πθΝ υηπζσεπθέΟδΝ π λδίαζζκθ δεκέΝ
παλΪΰκθ μΝ πκυΝ πλΫπ δΝ θαΝ ζβφγκτθΝ υπ’σοδθΝ ΫδθαδΝ κΝ pH, βΝ δκθ δεάΝ δ ξτμ,Ν βΝ γ ληκελα έα,Ν κΝ
διυ μΝ κυΝηΫ κυΝεαδΝβΝτπαλιβΝηαελκηκλέπθέΝΣκΝpH εαδΝβΝδκθδεάΝδ ξτμΝΫξκυθΝαθ έε υπκΝ βΝ κηάΝ
κυΝ ηκλέκυέΝ Ν γ ληκελα έα,Ν κΝ διυ μΝ εαδΝ αΝ ηαελκησλδαΝ ηπκλκτθΝ θαΝ πβλ Ϊ κυθΝ κθΝ
αθ αΰπθδ ησΝαθΪη αΝ ΝηβΝαε δθκίκζκτ μΝ δα δεα έ μΝεαδΝ κθΝφγκλδ ησέ 

 βΝ ξλυ βΝ ξλπηκ πηΪ πθ,Ν αΝ φγκλδκξλυηα αΝ ξλβ δηκπκδκτθ αδΝ Ν πλκφαθυμΝ σ αθΝ γαΝ
αεκζκυγά δΝ η ζΫ βΝ η Ν ηδελκ εσπδκΝ φγκλδ ηκτέΝ ξκυθΝ πέ βμΝ βθΝ δεαθσ β αΝ θαΝ βηδκυλΰκτθΝ
αυθ μέΝΠαλΪΝ κΝ ΰ ΰκθσμΝ έθαδΝ ζδΰσ λκΝ αγ λΪΝ απσΝ δμΝ ξλπ δεΫμΝ κυΝ κλα κτΝφπ σμ,Ν σππμΝ βΝ
Giemsa, κδΝκπκέ μΝ υαβ άγβεαθΝπλδθ,Νπλκ φΫλκυθΝαλε ΪΝπζ κθ ε άηα αέΝ ΝGiemsa απαδ έΝ βθΝ
ξλά βΝ λυοέθβμΝΰδαΝ βθΝαφαέλ βΝηβΝδ κθδευθΝπλπ δθυθΝπλκΝ βμΝξλυ βμέΝΣαΝφγκλδκξλυηα αΝ
θΝ απαδ κυθΝ βθΝ ξλά βΝ βμΝ Ν κπσ Ν απκφ τΰ αδΝ πμΝ δα δεα έαέΝ πέ βμ,Ν αΝ φγκλδκξλυηα αΝ
πδ λΫπκυθΝ βθΝ αυ σξλκθβΝαυθπ βΝεαδΝ in situ υίλδ δ ησΝη ΝησλδαΝαθδξθ υ ΫμέΝΣκΝ ζ υ αέκΝ έθαδΝ
ιαδλ δεΪΝξλά δηκ,Ν Ν ξθδεΫμΝσππμΝβΝFISH,SKY,CGH πκυΝγαΝαθαζυγκτθΝαλΰσ λαέ 

ΣαΝπδκΝ υξθΪΝ ξλβ δηκπκδκτη θαΝ φγκλδκξλυηα αΝ έθαδΝ βΝ εκυδθαελέθβ,Ν βΝ υθκηυεέθβ,Ν βΝDAPI, βΝ
Hoechst 33258 εαδΝβΝξλκθκηυεέθβΝ γέΝΣαΝφγκλδκξλυηα αΝπκυΝφγκλέακυθΝΫθ κθαΝ δμΝAT π λδκξΫμΝ
ηφαθέακυθΝ αυθπ βΝ σηκδαΝ βμΝ G-banding εαδΝ σ αΝ φγκλέακυθΝ δμΝ GC π λδκξΫμΝ ηφαθέακυθΝ
αυθπ βΝσηκδαΝ βμΝR-banding. 

QuinacrineμΝ Νξλυ βΝη Νφγκλδκξλυηα αΝ π τξγβΝπλυ βΝφκλΪΝ κΝ1λιίΝαπσΝ κθΝCaspersson η Ν
βΝξλά βΝQuinacrine mustard,ΝηδαμΝαηδθκαελδ δθδεάμΝίαφάμέΝ βΝ υθΫξ δαΝαθ δεα α Ϊγβε ΝζσΰπΝ
κιδεσ β αμΝαπσΝ βθΝ δυ λκξζπλδεάΝεκυδθαελέθβέΝ Νξλπ δεάΝαυ άΝ έθαδΝγ δεΪΝφκλ δ ηΫθβΝεαδΝΫξ δΝ
βθΝ υθα σ β αΝ θαΝ Ν αζζβζ πδ λΪΝ η Ν δμΝ αλθβ δεΪΝ φκλ δ ηΫθ μΝ φπ φκλδεΫμΝ κηΪ μΝ DNA. 

Πλκ Ϋθκθ αδΝ ΝσζκΝ κΝξλπησ πηαΝκηκδσηκλφαέΝ δμΝAT πζκτ δ μΝπ λδκξΫμΝφγκλέα δΝπδκΝΫθ κθα,Ν
θυΝ δμΝGC π λδκξΫμΝζδΰσ λκ,ΝζσΰπΝ βμΝαηδθκηΪ ααμΝ βμΝγΫ βμΝβΝ βμΝG πκυΝπαλ ηπκ έα δΝ κθΝ
πζάλβΝφγκλδ ησέΟδΝαυθ μΝ βμΝκθκηΪακθ αδΝQ(ΝΫθ κθκΝεέ λδθκπλΪ δθκΝξλυηα)ΝεαδΝαθ δ κδξκτθΝ δμΝ
εκ δθΫμΝ αυθ μΝ βμΝ G η έκθΝ δμΝ αυθ μΝ G βμΝ ε θ λκη λδεάμΝ π λδκξάμέΝ υθ πυμ,Ν κδΝ Q αυθ μΝ
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αθ δ κδξκτθΝ Ν υθβ δεάΝ λκξλπηα έθβέΝ ΣκΝ ΰ ΰκθσμΝ σ δΝ βΝ ξλπ δεάΝ θΝ φγκλέα δΝ αλε ΪΝ Ν
ε θ λκη λδεΫμΝπ λδκξΫμ,Ν Ϋδξθ δΝππμΝεαδΝΪζζκδΝπαλΪΰκθ μΝπζβθΝ βμΝαθαζκΰέαμΝ ΝίΪ δμ,ΝσππμΝβΝ
γΫ βΝ βμΝ εΪ κ ΝίΪ βμ,Ν πβλ ΪακυθΝ δμΝ αυθ μέΝΣαΝαπκ ζΫ ηα αΝ κυΝQ-banding ηπκλκτθΝ θαΝ
πβλ α κτθΝαεσηβΝεαδΝ Νπζκτ δ μΝAT π λδκξΫμΝ ΪθΝπΫλδιΝαυ άμΝυφέ αθ αδΝαλε ΫμΝΰκυαθέθ μέ 

DaunomycinμΝ Ν υθκηυεέθβΝ έθαδΝ ηδαΝ αθγλαευεζέθβΝ εαδΝ ηφαθέα δΝ λΪ βΝ αθ δίδκ δεκτΝ εαδΝ
ξλπ δεάμέΝΣκΝαλπηα δεσΝ τ βηαΝ αε υζέκυ,Ν δ Ϋλξ αδΝη αιτΝ υκΝ δπζαθυθΝαΫυΰπθΝίΪ πθέΝ
υ σΝ Ϋξ δΝυμΝαπκ Ϋζ ηαΝ κΝΪθκδΰηαΝεα ΪΝ1βΝηκέλ μΝ βμΝ ΫζδεαμΝ εαδΝ βθΝατιβ βΝ βμΝαπσ α βμΝ

ίΪ β-ίΪ βέΝ πέ βμΝ Ϋξ δΝ βθΝ υθα σ β αΝ θαΝ βηδκυλΰ έΝ ηκτμΝ Ν η Ν δμΝ ίΪ δμ,Ν ζσΰπΝ πθΝ
ζ δ κυλΰδευθΝ κηΪ πθΝ κ υθΝ εαδΝ ε υθ,Ν πκυΝ πλκ Ϋθκθ αδΝ κΝ minor groove. Ν υθκηυεέθβΝ
πλκ Ϋθ αδΝκηκδσηκλφαέΝ¨Ο αθΝβΝαθαζκΰέαΝAT ι π λθΪ δΝ κΝθηΣ,ΝκΝφγκλδ ησμΝ θ έθ αδΝ θυΝ Ν
αθαζκΰέαΝ ξαηβζσ λβΝ κυΝ θίΣ,Ν έθαδΝ αηυ λσμέΝ υθ πυμ,Ν κΝ ζδεσΝ απκ Ϋζ ηα,Ν κδΝ αυθ μΝ
κηκδΪακυθΝεα ΪΝπκζτΝ βμΝQ-banding. 

DAPIμΝ Γθπ άΝ εαδΝ πμΝ ζ,θ- δαηδ δθκ-2-φαδθυζκδθ σζβ,Ν έθαδΝ υλΫπμΝ ξλβ δηκπκδκτη θκΝ
φγκλδσξλπηαέΝ ΟΝ ζσΰκμΝ έθαδΝ ππμΝ ηφαθέα δΝ ιαδλ δεΪΝ υοβζάΝ είαθ δεάΝ απσ κ βΝ ΦοίέλβέΝ
πδπλκ γΫ πμ,Ν βΝ απσ κ βΝ πδ υΰξΪθ αδΝ ησθκΝ βθΝ π λέπ π βΝ πλσ βμΝ Ν η Ν αΝ

ξλπηκ υηα αέΝ Ν ξλπ δεάΝ κΝθ λσΝ έθαδΝ ζΪξδ αΝφγκλέακυ α,ΝσηπμΝεα σπδθΝ τθ βμΝη Ν κΝ
ξλπησ πηα,Ν ε δθΪ αδΝ κΝ φκλδ ησμΝ ζσΰπΝ απσελυοβμΝ απσΝ κθΝ δαζτ βέΝ ΛσΰπΝ βμΝ δ δσ β αμΝ
αυ άμ,Ν κΝ φγκλδ ησμΝ βμΝ ηβΝπλκ ηΫθβμΝDAPI έθαδΝ απ δλκ ζΪξδ κμΝ εαδΝ πδ λΫπ δΝ βθΝπκζτΝ
εαζτ λβΝηδελκ εκπδεάΝπαλαεκζκτγβ βέΝΣΫζκμ,Ναιέα δΝθαΝαθαφ λγ έΝππμΝκΝφγκλδ ησμΝ βμΝDAPI 

θΝ ζα υθ αδΝη Ν κΝπΫλαμΝ κυΝξλσθκυΝσππμΝ υηίαέθ δΝη Ν βθΝεκυδθαελέθβέ ΝξαηβζάΝαθαζκΰέαΝ
ξλπ δεάμήDNA βΝDAPI πλκ Ϋθ αδΝ ΝAT πζκτ δ μΝπ λδκξΫμέΝξβηα έα δΝυ λκΰκθκ ηκτμΝη Ν
αΝ Ϊ κηαΝ ααυ κυΝ βΝ γΫ βΝ γΝ πθΝ α θδθυθΝ άΝ η Ν Ϊ κηαΝ κιυΰσθκυΝ βΝ γΫ βΝ βΝ πθΝ γυηδθυθέΝ
ι’αδ έαμΝ πθΝπλκβΰκυηΫθπθ,Ν ηφαθέα αδΝαυθπ βΝπαλσηκδαΝ βμΝG-banding.  ΝυοβζάΝαθαζκΰέα,Ν

παλα βλ έ αδΝπλσ βΝεαδΝ ΝGC π λδκξΫμ,Ναζζκδυθκθ αμΝ αΝαπκ ζΫ ηα αέ 

Hoechst 33258μΝ έθαδΝ παλΪΰπΰκΝ βμΝ ί θαδηδ αασζβμΝ εαδΝ πλκ Ϋθ αδΝ κΝminor groove, δ δεΪΝ
δμΝ AT π λδκξΫμέΝ ΟΝ ηβξαθδ ησμΝ πλσ βμΝ κηκδΪα δΝ Ν αυ σθΝ βμΝ DAPI. Νκηκ ζ δαεΪ,Ν κδΝ

πλκετπ κυ μΝαυθ μΝ ηφαθέακυθΝκηκδσ β α. Χαλαε βλδ δεσΝ βμΝβΝΫθ κθβΝ δαφκλΪΝαθΪη αΝ δμΝ
αυθ μ(contrast) εαδΝβΝεαζτ λβΝαθΪζυ βέ 

CounterstainingμΝΝ έθαδΝηδαΝ ξθδεάΝαυθπ βμΝη Νφγκλδκξλυηα αΝπκυΝπλκ Ϋθκθ αδΝκηκδσηκλφαΝ
Ν σζκΝ κΝ ξλπησ πηαέΝ Χλβ δηκπκδ έ αδΝ πέ βμΝ ΰδαΝ βθΝ θέ ξυ βΝ απθυθΝπκυΝ θΝ ΫξκυθΝ υοβζάΝ

αθΪζυ βέΝ Π λδζαηίΪθ δΝ βθΝ ξλά βμΝ ηδαμΝ αλξδεάμΝ ξλπ δεάμΝ εαδΝ ηδαμΝ τ λβμΝ ξλπ δεάμΝ
αεκζκτγπμέΝ Ν Ϋυ λβΝκφ έζ δΝθαΝΫξ δΝηάεκμΝετηα κμΝ επκηπάμΝ δαφκλ δεσΝαπσΝ βθΝπλυ βέ 

τκΝηβξαθδ ηκέΝ έθαδΝυπ τγυθκδ ΰδαΝ βθΝ βηδκυλΰέαΝάΝ θέ ξυ βΝ πθΝαπθυθμΝη αφκλΪΝβζ ε λκθέπθΝ
εαδΝ υγτμΝαθ αΰπθδ ησμΝπλσ βμέΝΜ αφκλΪΝβζ ε λκθδαεάμΝ θΫλΰ δαμΝ έθαδΝ κΝφαδθση θκΝεα ΪΝ
κΝκπκέκΝβΝ Ϋυ λβΝξλπ δεάΝαπκλλκφΪΝ κθΝφγκλδ ησΝ βμΝπλυ βμέΝΓδαΝθαΝ υηί έΝαυ σ,ΝπλΫπ δΝ κΝ
φΪ ηαΝαπκλλσφβ βμΝ βμΝ τ λβμΝθαΝυπ λεαζτπ δΝ κΝφΪ ηαΝ επκηπάμΝ βμΝπλυ βμέΝΟΝΪη κμΝ
αθ αΰπθδ ησμ,Νπ λδαηίΪθ δΝ βθΝ ε σπδ βΝ βμΝαλξδεάμΝξλπ δεάμΝαπσΝ βθΝ Ϋυ λβέΝΓδαΝθαΝ υηί έΝ
αυ σ, πλΫπ δΝεαδΝκδΝ τκΝξλπ δεΫμΝθαΝΫξκυθΝσηκδκΝ λσπκΝαζζβζ πέ λα βμΝη Ν κΝDNAέΝΤπΪλξκυθΝ
αλε κέΝ υθ υα ηκέΝξλπ δευθΝπκυΝηπκλκτθΝθαΝξλβ δηκπκδβγκτθ,ΝζαηίΪθκθ αμΝπΪθ αΝυπ’σοδθΝ
βθΝ ι δ έε υ βΝπλσ βμΝεαδΝ δμΝδ δσ β μΝφΪ ηα κμΝ πθΝξλπ δευθέ 

ΥΡΧΣΙΚ Ν Ρ ΧΝΝΜ Σ ΛΛΧΝ 

Ν ξλά βΝ ξλπ δευθΝ ίαλΫπθΝ η ΪζζπθΝ ΰδαΝ ξλπηκ υηα αΝ έθαδΝ ιαδλ δεΪΝ βηαθ δεά,Ν σ αθΝ κΝ
σξκμΝ έθαδΝβΝπαλα άλβ βΝη Νβζ ε λκθδαεάΝηδελκ εκπέαΝεαδΝξλά βΝαε δθυθΝΧέΝ Νξλά βΝίαλ ΫπθΝ

η ΪζζπθΝί ζ δυθ δΝ βθΝκπ δεκπκέβ βΝ πθΝξλπηκ πηΪ πθ,Νηζ πΝ θέ ξυ βμΝ άηα κμέΝΠ λδΫξκυθΝ
κδξ έαΝ σππμΝ Eu( υλυπδκ),Ν Tb(ΣΫλίδκ),Ν Os(Ό ηδκ),Ν εαδΝ U(κυλΪθδκ)Ν σππμΝ πέ βμΝ εαδΝ DNA-
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πλκ Ϋ μμΝ d8 υηπζΫΰηα α πζα έθαμΝ η Ν λΪΰπθβΝ υγ έαΝ ΰ πη λέα(Pt(terp)Cl)+ εαδΝ d6 

κε ΪΰπθαΝ η αζζδεΪΝ υηπζΫΰηα αΝ η Ν δαηδθδεκτμΝ αλπηα δεκτμΝ πλκ Ϋ μΝ (Ru(dimre))2+,σπκυΝ
Ru(ΡκυγΫθδκ)έ 

υηπζΫΰηα αΝPtΧΠζα έθαΨμΝΣκΝ(Pt(terp)Cl)+ πλκ Ϋθ αδΝ κΝDNA σηπμΝ θΝ ηφαθέα δΝφγκλδ ησέΝ
ΓδαΝ θαΝ βηδκυλΰβγ έΝ ΫθαΝφγκλέακθΝ τηπζ ΰηαΝ απαδ έ αδΝ ΫθαμΝπλκ Ϋ βμΝπκυΝ γαΝ πδ λΫπ δΝ βθΝ
θαζζαΰάΝ πθΝβζ ε λκθέπθΝ Ν δαφκλ δεΫμΝβζ ε λκθδαεΫμΝεα α Ϊ δμέΝΣΫ κδκΝπαλΪ δΰηαΝ έθαδΝβΝ

2-φαέθυζκπυλδ έθβΝπκυΝ έθαδΝευεζκη αζζδεσμΝπλκ Ϋ βμέΝ πέ βμΝβΝπλκ γάεβΝαλυζκηΪ αμΝ Ν Ν
πυλδ έθβΝ ηκλ έΝ θαΝ αυιά δΝ βθΝ είαθ δεάΝ απσ κ βΝ Φέ ΣαΝ υηπζΫΰηα αΝ αυ ΪΝ θΝ ηφαθέακυθΝ
ι δ έε υ βΝ πλσ βμΝ εαδΝ πλκ Ϋθκθ αδΝ Ν σζκΝ κΝ ξλπησ πηαΝ α δαελέ πμέΝ ΌηπμΝ Ϋ δΝ έθαδΝ
α τθα κθΝ θαΝ βηδκυλΰβγκτθΝ αυθ μέΝ Ν ζτ βΝ κΝ πλσίζβηαΝ έθαδΝ βΝ πλκ γάεβΝ πλκ υθΝ
ι δ δε υηΫθπθΝΰδαΝAT άΝGC π λδκξΫμέΝΜ Ν βθΝηΫγκ κΝαυ άΝ αΝ έΰηα αΝ έθαδΝεα ΪζζβζαΝ σ κΝΰδαΝ
ηδελκ εκπέαΝφγκλδ ηκτΝσ κΝεαδΝΰδαΝβζ ε λκθδαεάέ 

ΟιδεσΝ ΪζαμΝ Ουλαθέκυ,Ν Σ λκι έ δκΝ Ο ηέκυμΝ έθαδΝ ξλπ δεΫμΝ ίαλΫπθΝ η ΪζζπθΝ εαδΝ
ξλβ δηκπκδκτθ αδΝ υλΫπμΝ βθΝ η ζΫ βΝ ίδκζκΰδευθΝ δΰηΪ πθΝ η Ν βζ ε λκθδαεάΝ ηδελκ εκπέα,Ν ΰδαΝ
γ δεάΝ άΝ αλθβ δεάΝ ξλυ βέΝ ηφαθέακυθΝ εαζάΝ επκηπάΝ βζ ε λκθέπθ,Ν απκλλκφσθ αδΝ τεκζαΝ βθΝ
κλΰαθδεάΝτζβΝεαδΝ λκυθΝπμΝ λ π δεΪ(Ν fixatives). ΣκΝκιδεσΝΪζαμΝ κυΝΟυλαθέκυ,Ν έθαδΝλα δ θ λΰάΝ
κυ έαΝεαδΝαυιΪθ δΝ βθΝαθΪζυ βΝαυθπ βμΝ αΝθκυεζ δεΪΝκιΫαέΝ ίλδ εση θκΝ Νυ α δεσΝάΝαζεκκζδεσΝ
δΪζυηαΝ Ν υΰεΫθ λπ βΝ β-βηΣ,παλΪΰ δΝ UO2

2+ εα δσθ αΝ αΝ κπκέαΝ αζζβζ πδ λκτθΝ η Ν δμΝ
φπ φκλδεΫμΝκηΪ μΝ κυΝDNA. θαΝεα δσθΝαζζβζ πδ λΪΝη Ν υσΝκηΪ μΝφπ φσλκυέΝ Ν ξλπ δεάΝ
ίΫίαδαΝ ηφαθέα δΝαθ έ λα βΝεαδΝη Ν αΝθκυεζ δεΪΝεαδΝη Ν δμΝπλπ έθ μ,ΝσηπμΝΰδαΝ κΝDNA ηφαθέα δΝ
η ΰαζτ λβΝ υΰΰΫθ δαέ ΜέαΝ φαληκΰάΝ κυΝΪζα κμΝΟυλαθέκυΝ έθαδΝβΝcounterstain(αθ δξλυ β)Νη ΪΝ
απσΝlead citrate, πκυΝί ζ δυθ δΝ βθΝαθΪζυ βΝπκζτΝπ λδ σ λκΝαπσΝ δμΝη ηκθπηΫθ μΝ υθα σ β μΝ
βμΝεΪγ Νξλπ δεάμέ 

ΣκΝ λκι έ δκΝ κυΝΟ ηέκυ,Ν ξλβ δηκπκδ έ αδΝ ε θυμΝ αΝ Ϋδΰηα αΝΰδαΝβζ ε λκθδαεάΝηδελκ εκπέα,Ν
ευλέπμΝΰδα δΝαπκ ζ έΝδ ξυλσΝκι δ π δεσέΝ έθαδΝηβΝπκζδεσΝεαδΝ δ Ϋλξ αδΝ τεκζαΝ αΝετ αλαΝσηπμΝ
Ϋξ δΝ κΝ η δκθΫε βηαΝ θαΝ ΫδθαδΝ ιαδλ δεΪΝ βζβ βλδυ μέ Όθ αμΝ δ ξυλσΝ κι δ π δεσ,Ν κι δ υθ δΝ
αεσλ κυμΝ δπζκτμΝ ηκτμΝ Ν ίδκζκΰδεΪΝ έΰηα αέΝ λέ ε δΝ Ν φαληκΰάΝ βΝ ξλυ βΝ ζδπδ έπθΝ
πκυΝπ λδΫξκυθΝπζβγυλαΝ Ϋ κδπθΝ ηυθέ 

ΣαΝξλπηκ υηα αΝ θΝξλπηα έακθ αδΝη Ν κΝOsO4. εσηβΝεαδΝαθΝ κΝ λκι έ δκΝγ πλβ δεΪΝκι δ υθ δΝ
κθΝ δπζσΝ ησΝ κυμΝ Ϊθγλαε μΝ ηΝ εαδΝ θΝ γυηέθβμΝ εαδΝ ευ κ έθβμΝ αθ έ κδξα,Ν κΝDNA παλαηΫθ δΝ
αθ πβλΫα κΝΰδα έΝζσΰπΝ κηάμΝ δπζάμΝΫζδεαμΝ έθαδΝαθΫφδε βΝβΝαζζβζ πέ λα βέ 

ε έΝσηπμΝπκυΝηπκλΫδΝθαΝυπΪλι δΝαζζβζ πέ λα βΝ έθαδΝκδΝπλπ έθ μέΝΣκΝ λκι έ δκΝ κυΝΟ ηέκυΝ
ηπκλ έΝθαΝαθ δ λΪ δΝη Ν δμΝααπ κ-κηΪ μΝ πθΝαηδθκιΫπθμΝαηδθκηΪ αΝΛυ έθβμ,Νΰκυαθδ δθδεάΝκηΪ αΝ
λΰδθέθβμ,Ν δηδ αασζβΝ Ι δ έθβμ,Νπυλκζδ έθβΝΠλκζέθβμΝεαδΝ κΝ δθ κζδεσΝΪαπ κ βμΝΣλυπ κφΪθβμέΝΣαΝ

παλαπΪθπΝ αηδθκιΫαΝ ίλέ εκθ αδΝ Ν η ΰΪζκυμΝ αλδγηκτμΝ δμΝ δ σθ μΝ ΌηπμΝ αΝ ία δεΪΝ εκηηΪ δαΝ
κυμΝ υθ σθ αδΝαλε ΪΝ δ ξυλΪΝη Ν κΝDNA. θΝσηπμ,Νξλβ δηκπκδβγ έΝαλαδπηΫθκΝκιδεσΝκιυΝπκυΝ
απκ υθαηυθ δΝ βθΝαζζβζ πέ λα βΝDNA-πλπ δθυθ,Ν πδ λΫπ αδΝ κΝ λκι έ δκΝθαΝκι δ υ δΝ αΝ
αηδθκιΫαΝεαδΝησθκΝ ΝpH απσΝ6.2-3.5. 
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6.FISH 

Ν ξθδεάΝ φγκλέακθ κμΝ υίλδ δ ηκτΝ in situ,Ν έθαδΝ ιαδλ δεΪΝ δ ξυλάΝ εαδΝ ξλβ δηκπκδ έ αδΝ βθΝ
αθέξθ υ βΝ ξλπηκ πηα δευθΝ αθπηαζδυθέΝ Ν υοβζάΝ υαδ γβ έαΝ εαδΝ ι δ έε υ βΝ βμ,Ν εαγυμΝ εαδΝ βΝ
αξτ β αΝζαηίΪθκυθΝξυλαΝκδΝ ι Ϊ δμ,Νεα Ϋ β αθΝ βθΝ ξθδεάΝη έακθκμΝ βηα έαμΝεαδΝπαλ έξαθΝ
δμΝπζβλκφκλέ μΝΰδαΝ βθΝπλσκ κΝ κΝπ έκΝ βμΝΫλ υθαμΝεαδΝ βμΝ δΪΰθπ βμέΝ πσΝδα λδεάμΝ εκπδΪμ,Ν
βΝ FISH ηπκλ έΝ θαΝ φαληκ έΝ βθΝ αθέξθ υ βΝ αθπηαζδυθΝ σππμμΝ τθ βιβΝ ΰκθδ έπθ(fusion), 

αθ υπζκ δ έα,Ν απυζ δαΝ ξλπηκ πηα δεάμΝ π λδκξάμΝ άΝ κζσεζβλκυΝ ξλπηκ υηα κμΝ εαδΝ βθΝ
παλαεκζκτγβ βΝ βμΝ πκλ έαμ- ιΫζδιβμΝ ηδαμΝ α γΫθ δαμέΝ πέ βμ,Ν ηπκλ έΝ θαΝ ξλβ δηκπκδβγ έΝ βΝ
ξαλ κΰλΪφβ βΝ ΰκθδ έπθΝ εαδΝ βθΝ αθαΰθυλδ βΝ κΰεκΰκθδ έπθΝ εαδΝ ΰ θ δευθΝ αθπηαζδυθΝ πκυΝ
πλκεαζκτθΝηδαΝπζβγυλαΝθ κπζα δυθέ(Levsky, 2003) 

Ν ξθδεάΝ ία έα αδΝ βθΝ υίλδ κπκέβ βΝ αθδξθ υ υθΝ DNA(probes) Ν υΰε ελδηΫθ μΝ εΪγ Ν φκλΪΝ
αζζβζκυξέ μ- σξκυμΝ εα σπδθΝ γ ληδεάμΝ π ι λΰα έαμΝ κυΝ ΰ θ δεκτΝ υζδεκτΝ ΰδαΝ θαΝ απκε ά κυθΝ
πλσ ία βέΝ ΣαΝ ησλδα-αθδξθ υ ΫμΝ υθ Ϋκθ αδΝ η Ν φγκλέακθ αΝ ησλδαΝ αθαφκλΪμ,Ν αΝ κπκέαΝ κΝ
ηδελκ εσπδκΝφγκλδ ηκτ,Ν πδί ίαδυθκυθΝ βθΝτπαλιβΝάΝ βθΝΫζζ δοβΝΰ θ δεάμΝαθπηαζέαμέΝ Ν ιΫζδιβΝ
βμΝFISH,Ν πδ λΫπ δΝ βθΝπαλαεκζκτγβ βΝ ΝσζκΝ κΝξλπησ πηαΝηΫ πΝM-FISH,SKY,CGH πκυΝγαΝ
αθαζυγκτθΝη Ϋπ δ αέ 

ΝFISH παλΪΝ κΝΰ ΰκθσμΝππμΝ έθαδΝ ξ δεΪΝαπζάΝ βΝ τζζβοάΝ βμ,Ναπκ έξ βε Ναπκ ζ ηΪ δεάΝ
εαδΝΫφ λ Ν παθΪ α βΝ βθΝευ αλκΰ θ δεά,Ν βθΝκπκέαΝεαγδ λυγβε ΝπμΝ δαΰθπ δεάΝ ιΫ α βΝ Ν
εΪγ Ν λΰα άλδκΝπαΰεκ ηέπμέ 

ΟδΝ ξθδεΫμΝ ξλυ βμΝ εαδΝ αυθπ βμΝ σππμΝ βΝ Giemsa,Ν βθΝ πκξάΝ κυμΝ ά αθΝ κλσ βηκΝ βθΝ
ευ αλκΰ θ δεάΝ Ϋλ υθαΝ εαδΝ βθΝ δα λδεάΝ δΪΰθπ βΝ εαδΝ ίκάγβ αθΝ αΝ ηΫΰδ αΝ βθΝ εα αθσβ βΝ
εζβλκθκηδευθΝ εαδΝ πέε β πθΝ α γ θ δυθέΝ ΌηπμΝ βΝ απκ ζ ηα δεσ β αΝ κυμΝ πλκυπκγΫ δΝ βθΝ
τπαλιβΝαθπηαζδυθΝη ΰαζυ ΫλπθΝ πθΝγΝη ΰαίΪ πθΝDNAέΝΟδΝηδελσ λ μΝαθπηαζέ μΝ έθαδΝα τθα κΝ
θαΝαθδξθ υγκτθΝζσΰπΝηβΝ παλεκτμΝ δαελδ δεάμΝδεαθσ β αμ-αθΪζυ βμέΝ θαΝΪζζκΝη δκθΫε βηαΝ έθαδΝ
ππμΝ ζαηίΪθκυθΝ ξυλαΝ Ν θλΰυμΝ ηδ π δεΪΝ ετ αλαΝ εαδΝ έθαδΝ βθΝ πζ δκοβφέαΝ κυμΝ
ηκθκξλπηα δεΫμ,Ν υ εκζ τκθ αμΝ Ϋ δΝ κΝ ΫλΰκΝ κυΝ ευ αλκΰ θ δ άΝ βθΝ παλα άλβ βέΝ Ν
δ αΰπΰάΝ βμΝFISH κΝ ΫζκμΝ βμΝ εα έαμΝ κυΝ1λκί,ΝπμΝηδαΝ ξθδεάΝαθέξθ υ βμΝ λδ πηδυθΝεαδΝ
η αγΫ πθΝ Νη αφα δεκτμΝεαδΝη κφα δεκτμΝπυλάθ μΝξλβ δηκπκδυθ αμΝDNA ίδίζδκγάε μΝΰδαΝ
κΝ τθκζκΝ πθΝξλπηκ πηΪ πθ,Ναθ δη ππέ βε ΝπμΝΫθαΝη ΰΪζκΝίάηαΝπλκσ κυΝ κΝπ έκέ 

ΝFISH ία έα αδΝ πέΝ βμΝκυ έαμ βθΝέ δαΝαλξάΝσππμΝβΝαθκ καπκ τππ βΝεα ΪΝSouthern,Νσθ αμΝ
κΝευ αλκΰ θ δεσΝαθαζσΰδκΝπκυΝαιδκπκδ έΝ βθΝδεαθσ β αΝ κυΝηκθσεζπθκυΝDNA θαΝυίλδ κπκδ έ αδΝ
η Ν κΝ υηπζάλπηα δεσΝ κυέΝΟΝΝ σξκμΝ υ,Ν έθαδΝ κΝπυλβθδεσΝDNA πθΝη κφα δευθΝευ ΪλπθΝάΝ
πθΝ η αφα δευθΝ ξλπηκ πηΪ πθέΝ ΣκΝ ΫδΰηαΝ πκυΝ ξλβ δηκπκδ έ αδΝ ηπκλ έΝ θαΝ έθαδΝ αέηα,ηυ ζσμΝ
πθΝκ υθΝάΝαπκ Ϋζ ηαΝίδκοέαμέ 

Νπλυ βΝπλκ Ϋΰΰδ βΝ βμΝFISH, αφκλΪΝ βθΝτπαλιβΝηκλέπθΝαθδξθ υ υθΝπκυΝ έθαδΝ υθ ηΫθαΝη Ν
φγκλδκξλυηα α,Ν αΝ κπκέαΝ εα σπδθΝ υίλδ δ ηκτΝ η Ν δμΝ αεκζκυγέ μΝ σξκυμ,Ν φγκλέακυθΝ εαδΝ
παλα βλκτθ αδΝη Νηδελκ εσπδκΝφγκλδ ηκτέ 

Ν Ϋυ λβΝπλκ Ϋΰΰδ β(αθκ κδ κξβηδεά-IHC),Νία έα αδΝ βθΝ βθΝξλά βΝηκλέπθΝαθδξθ υ υθΝπκυΝ
δαγΫ κυθΝπαλΪζζβζαΝΫθαΝαπ Ϋθδκ(hapten),ΝεαδΝ βθΝξλά βΝαθ δ πηΪ πθΝΰδαΝ κΝ υΰε ελδηΫθκΝεΪγ Ν
φκλΪΝαπ ΫθδκέΝΌ αθΝ κΝαθ έ πηαΝαζζβζ πδ λΪ δΝη Ν κΝαπ Ϋθδκ,Νπλκετπ δΝξλπηα δ ησμ,Νκλα σμΝ
η Ν κπ δεσΝ ηδελκ εσπδκΝ Ϋδ Ν η Ν ηδελκ εσπδκΝ φγκλδ ηκτΝ ΫαθΝ ξλβ δηκπκδβγκτθΝ φγκλδκξλυηα αΝ
κυμΝ αθδξθ υ ΫμέΝ Ν πλκ Ϋΰΰδ βΝ αυ άΝ κλέα αδΝ Ν η ΰΪζκΝ ίαγησΝ απσΝ βθΝ δαγ δησ β αΝ

εα ΪζζβζπθΝαθ δ πηΪ πθέ 
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 βθΝ απ υγ έαμΝ πλκ Ϋΰΰδ βΝ αΝ πδκΝ ΰθπ ΪΝ ησλδαΝ αθαφκλΪμΝ έθαδμΝ λκ αηέθβ,Ν Texas Red, 

ευ κξλυηα αΝβ,γ,ηΝεαδΝAMCA.  βθΝ IHC πλκ Ϋΰΰδ βΝξλβ δηκπκδκτθ αδΝεα ΪΝετλδκΝζσΰκμΝίδκ έθβ,Ν
δκιυΰ θέθβΝεαδΝ δθδ λκφαδθσζβέ 

ΝΙΧΝ ΤΣ  μΟδΝ υθα σ β μΝ βμΝFISH ΰέθκθ αδΝ αεσηβΝ η ΰαζτ λ μΝ η Ν βθΝ ξλά βΝπκζζαπζυθΝ
αθδξθ υ υθΝ κΝ έ δκΝ έΰηαέΝ παλαέ β βΝπλκυπσγ βΝίΫίαδα,ΝκΝεΪγ Ναθδξθ τ βμΝθαΝ υθ Ϋ αδΝη Ν
ησλδκΝ αθαφκλΪμΝ πκυΝ φγκλέα δΝ δαφκλ δεΪέΝ υ σΝ έθαδΝ ιΫξπμΝ ξλά δηκΝ σ αθΝ κηδεΫμΝ αθπηαζέ μΝ
πκυΝ π λδζαηίΪθκυθΝ δαφκλ δεΫμΝ ξλπηκ πηα δεΫμΝ π λδκξΫμΝ πλΫπ δΝ θαΝ δαΰθπ γκτθΝ άΝ σ αθΝ
πκζζΫμΝαλδγηβ δεΫμΝαθπηαζέ μΝπλΫπ δΝθαΝ ι α κτθΝ αυ κξλσθπμέΝ Ν πδζκΰάΝηκλέπθΝαθδξθ υ υθΝ
Ϋξ δΝπλκφαθυμΝίαλτθκυ αΝ βηα έαέΝΜδαΝη ΰΪζβΝπκδεδζέαΝαθδξθ υ υθ,ΝαπσΝκζσεζβλκΝΰΫθπηαΝΫπμΝ
εαδΝ1-1ίΝξδζδκίΪ δμΝηπκλκτθΝθαΝαιδκπκδβγκτθέΝΤπΪλξκυθΝ λ δμΝ τπκδΝαθδξθ υ υθμ 

έΝ θδξθ υ ΫμΝξλυ βμΝκζσεζβλκυΝ κυΝξλπηκ υηα κμμΝ έθαδΝπκζτπζκεαΝDNA υηπζΫΰηα αΝπκυΝ
εα Ϊΰκθ αδΝαπσΝΫθαΝ έ κμΝξλπηκ υηα κμΝεΪγ ΝφκλΪ,Ν κΝκπκέκΝεα σπδθΝ π ι λΰα έαμ,Νζ δ κυλΰ έΝ
πμΝφγκλέακυ αΝξλπ δεάέΝ έθαδΝ ιαδλ δεΪΝξλά δηκδΝΰδαΝ βθΝπαλα άλβ βΝ κηδευθΝεαδΝαλδγηβ δευθΝ
αθπηαζδυθΝ η αφα δευθΝ πυλάθπθέΝ θΝ δθαδΝ απκ ζ ηα δεκέΝ Ν η κφα δεκτμ,Ν εαγυμΝ κδΝ
αζζβζκυξέ μΝ θΝ ΫδθαδΝ υηπυεθπηΫθ μΝ εαδΝ κΝ υίλδ δ ησμΝ θΝ ΫδθαδΝ κΝ πδγυηβ σμέ Ν ξλυ βΝ κυΝ
υθσζκυΝ πθΝαθγλππέθπθΝξλπηκ πηΪ πθΝ έθαδΝεζδθδεΪΝ φδε άΝ θ σμΝβζΝπλυθέ 

έΝ θδξθ υ ΫμΝ παθαζαηίαθκηΫθπθΝαζζβζκυξδυθ: Τίλδ έακθ αδΝ Ν υΰε ελδηΫθ μΝξλπηκ πηα δεΫμΝ
π λδκξΫμΝ άΝ κηΫμΝ πκυΝ π λδΫξκυθΝ τθ κη μΝ αζζβζκυξέ μΝ ίλδ εση θ μΝ Ν ξδζέα μΝ αθ έ υπαέΝ
Χαλαε βλδ δεΪΝπαλα έΰηα αΝ Ϋ κδπθΝαθδξθ υ υθ,Ναπκ ζκτθΝκδΝπαθ- ζκη λδεκέ,ΝπκυΝαθδξθ τκυθΝ
βθΝαεκζκυγέαΝTTAGGG βΝκπσδαΝ έθαδΝπαλκτ αΝ Νσζ μΝαθ ιαδλΫ πμΝ δμΝ ζκη λδεΫμΝπ λδκξΫμΝ πθΝ
αθγλππέθπθΝ ξλπηκ πηΪ πθΝ σππμΝ πέ βμΝ κδΝ ε θ λκη λδεκέΝ αθδξθ υ ΫμΝ πκυΝ κξ τκυθΝ δμΝ α,ίΝ
κλυφκλδεΫμΝ π λδκξΫμΝ κΝ ε θ λκη λέ δκέΝ ΟδΝ ε θ λκη λδεκέΝ έθαδΝ ιαδλ δεκέΝ βθΝ αθέξθ υ βΝ
ηκθκ κηδυθ, λδ κηδυθΝεαδΝαθ υπζκ δ δυθέ 

ΓέΝ θδξθ υ ΫμΝ υΰε ελδηΫθπθΝ ΰ θ δυθΝ σππθ(loci) μΝ έθαδΝ υθάγπμΝ ΰ θπηδεκέΝ εζυθκδΝ πκυΝ
πκδεέζζκυθΝ Ν ηΫΰ γκμΝ αθαζσΰπμΝ κθΝ φκλΫαΝ εζπθκπκέβ βμ,Ν απσΝ 1-1ίΝ ξδζδκίΪ δμΝ αθΝ
ξλβ δηκπκδβγκτθΝ πζα ηέ δαΝ ΫπμΝ εαδΝ κίΝ ξδζδκίΪ δμ-1Ν η ΰαίΪ βΝ ΪθΝ ξλβ δηκπκδβγκτθΝ
PAC,YAC,BAC. Ν ξλβ δησ β ΪΝ κυμΝ Ϋΰε δ αδΝ βθΝ αθέξθ υ βΝ κηδευθΝ αθαεα α Ϊι πθΝ σππμΝ
η αγΫ δμ,Ν αθα λκφΫμ,Ν ζζΫδο δμ,Ν δπζα δα ηκέΝ αΝ η αφα δεσΝ εαδΝ η κφα δεσΝDNA. Μ Ν βθΝ
ξλά βΝ βμΝπκζυξλπηα δεάμΝFISH,ΝκδΝη αγΫ δμΝηπκλκτθΝθαΝαθδξθ υγκτθΝηΫ π αθδξθ υ υθΝπκυΝ
ίλέ εκυθΝ αΝ γλΪυ ηα αέΝ ΓδαΝ παλΪ δΰηα,Ν κΝ αθδξθ υ άμΝ ΰδαΝ κΝ ΰκθέ δκΝ BCR κΝ ξλπησ πηαΝ
22q11.2 έθ δΝ πλΪ δθκΝ φγκλδ ησΝ αθδξθ τκθ αμΝ βθΝ αλξδεάΝ κυΝ π λδκξάΝ θυΝ αυ σξλκθαΝ κΝ
αθδξθ υ άμΝΰδαΝ κΝABL ΰκθέ δκΝ κυΝξλπηκ υηα κμΝλqγζΝ έθ δΝεσεεδθκΝφγκλδ ησΝαθδξθΫυκθ αμΝ βθΝ
ζδεάΝ π λδκξάΝ κυέΝ  βθΝ π λέπ π βΝ τθ βιβμΝ ΰκθδ έπθΝ BCR/ABL υφέ α αδΝ αυ σξλκθκμΝ

φγκλδ ησμΝ πθΝ ηκλέπθΝ αθαφκλΪμΝ πθΝ αθδξθ υ υθ,Ν η Ν απκ Ϋζ ηαΝ θαΝ πλκετο δΝ εέ λδθκμΝ
φγκλδ ησμΝκΝκπκέκμΝ βζυθ δΝt(9;22)(q34;q11.2) η Ϊγ βέ 

 

δεσθα λμ θέξθ υ β ηΫ π FISH θσμ X ξλπηκ υηα κμ εαδ τκ Y ξλπηκ πηΪ πθ(ΧΤΤ)έ 
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MULTIPLEX FISH (M-FISH) εαδ SPECTRAL KARYOTYPING (SKY) 

ΣκΝ 1λλθ,Ν τκΝ λ υθβ δεΫμΝ κηΪ μμΝ πκυΝ κτζ υαθΝ ι ξπλδ Ϊ,Ν πδθσβ αθΝ ΫθαΝ εαλυσ υπκΝ βζΝ
ξλπηΪ πθ,ΝπκυΝ κθΝ κθσηα αθΝαθ έ κδξαΝM-FISH εαδΝSKY. ΚαδΝ κδΝ τκΝ ξθδεΫμ,Ν πΫ λ οαθΝ βθΝ
ξλυ βΝσζπθΝ πθΝξλπηκ πηΪ πθΝηΫ πΝυίλδ δ ηκτ,Ν έθκθ αμΝ κΝεΪγ Νξλπησ πηαΝ δαφκλ δεσΝ
ξλυηαΝ φγκλδ ηκτέΝ ΟδΝ δεσθ μΝ πκυΝ ηδελκ εκπέαμΝ φγκλδ ηκτ,Ν πκυΝ Ϋξ δΝ φέζ λκΝ ΰδαΝ κΝ εΪγ Ν
δαφκλ δεσΝφγκλδσξλπηα, πδ λΫπκυθΝ βθΝαθαΰθυλδ βΝεαδΝ κθΝ δαξπλδ ησΝ πθΝξλπηκ πηΪ πθ,Ν
ηΫ πΝ βμΝ ξλά βμΝ ο υ κξλπηΪ πθέΝ ΓδαΝ θαΝ υηί έΝ αυ σ,Ν απαδ έ αδΝ δ δεσΝ ζκΰδ ηδεσΝ εαδΝ
υθ υα δεσμΝαζΰσλδγηκμΝ π ι λΰα έαμΝ βμΝ δεσθαμέΝ ΝησθβΝ δαφκλΪΝ πθΝ τκΝ ξθδευθΝΫΰε δ αδΝ

εαγαλΪΝ κθΝ λσπκΝ βηδκυλΰέαμΝ πθΝ ο υ κξλπηΪ πθέΝ Ν SKY ξλβ δηκπκδΫδΝ ΫθαΝ τ βηαΝ
απ δεσθδ βμΝπκυΝπ λδζαηίΪθ δΝηδαΝεΪη λαΝεαδΝΫθαΝφα ηα κΰλΪφκΝFourier ΰδαΝ βθΝαθΪζυ βΝεΪγ Ν
δεκθκ κδξΫδκ(pixel) βμΝ δεσθαμέ Ν M-FISH ξλβ δηκπκδΫδΝ φέζ λκΝ φγκλδ ηκτΝ πκυΝ η δυθ δΝ κθΝ
γσλυίκΝ βμΝ δεσθαμΝ εαδΝ εα σπδθΝ η Ν βθΝ ίκάγ δαΝ ζκΰδ ηδεκτ,Ν π ι λΰΪα αδΝ αΝ κηΫθαΝ αυ ΪέΝ
(Bishop,2010) 

Ν φ τλ βΝ κυΝ εαλυκ τπκυΝ βζΝ ξλπηΪ πθΝ υπάλι Ν ηδαΝ η ΰΪζβΝ πδ υξέαΝ κθΝ κηΫαΝ βμΝ
ευ αλκΰ θ δεάμέΝΟδΝετλδ μΝ φαληκΰΫμΝ έθαδΝκΝξαλαε βλδ ησμΝηβΝδ κλλκπβηΫθπθΝη αγΫ πθΝεαδΝ
τθγ πθΝαθαεα α Ϊι πθέΝ θΝηπκλκτθΝ θαΝαθδξθ τ κυθΝ δπζα δ ηκτμ,Ν ζζ έο δμΝάΝαθα λκφΫμΝ

εαδΝ βΝ υαδ γβ έαΝ κυμΝ εαγυμΝ εαδΝ βΝ ι δ έε υ βΝ κυΝ κλέα αδΝ απσΝ βθΝ πδζκΰάΝ πθΝ εα ΪζζβζπθΝ
φγκλδκξλπηΪ πθέ 

 

δεσθα 1ίμ Χαλαε βλδ δεά απ δεσθδ β multiplex FISH, πκυ θ πλκε δηΫθπ πκζζαπζΫμ η αγΫ δμ αθΪη α 
 δΪφκλα ξλπηκ υηα αέ 
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7.ΤΓΚΡΙΣΙΚΟ Γ ΝΧΜΙΚΟ Τ ΡΙ ΙΜΟ (Comparative Genomic Hybridization) 

ΜέαΝ απσΝ δμΝ η ΰαζτ λ μΝ αθαεαζτο δμΝ πκυΝ αφκλκτθΝ Ϊη αΝ βθΝ FISH, έθαδΝ βΝ δ αΰπΰάΝ βμΝ
ξθδεάμΝCGH κΝ 1λλβ,Ν ξ δεΪΝ η Ν βθΝ αθΪζυ βΝ Ν πέπ κΝ ΰκθδ δυηα κμέΝ υ άΝ βΝ ιΫζδιβΝ βμΝ

πλκβΰκτη θβμΝ ξθδεάμ,Ν θυΝ βΝFISH υθΫίαδθ Νυίλδ δ ησμΝ in situ εαδΝφγκλδ ησμΝξλπηΪ πθΝη Ν
βθΝξλά βΝη αφα δευθΝξλπηκ πηΪ πθ,Νξλβ δηκπκδ έΝΰ θπηδεσΝDNA κυΝ έΰηα κμΝυπσΝ ιΫ α β,Ν
κΝκπκέκΝξλβ δηκπκδ έΝΰδαΝθαΝ βηδκυλΰά δΝΫθαΝξΪλ βΝη ΝCNV(copy number variations).  βθΝCGH, 

κΝ έΰηαΝεαδΝ κΝπλσ υπκΝDNA απσΝΪ κηκΝη Νφυ δκζκΰδεσΝεαλυσ υπκ,Ν βηαέθκθ αδΝ δαφκλ δεΪΝη Ν
πλΪ δθβΝεαδΝεσεεδθβΝφγκλέακυ αΝξλπ δεά,Ναθαηδΰθτκθ αδΝ Ν έ μΝπκ σ β μΝεαδΝυίλδ έακθ αδΝη Ν
αθδξθ υ ΫμέΝ Ν δαφκλΪΝ πκ σ β αμΝ DNA αθΪη αΝ αΝ τκ,Ν ιαλ Ϊ αδΝ απσΝ βθΝ αθαζκΰέαΝ
πλΪ δθκήεσεεδθκέΝ δ,Ν ΪθΝ κΝξλπηκ πηδεσΝυζδεσΝ έθαδΝέ δκΝ ΝαλδγησΝαθ δΰλΪφπθΝεαδΝ αΝ τκ,ΝγαΝ
υπΪλξ δΝ αυ σξλκθκμΝ φγκλδ ησμΝ εαδΝ κΝ παλα βλκτη θκΝ ξλυηαΝ γαΝ έθαδΝ ηέιβΝ πθΝ ΪζζπθΝ τκ,Ν
βζα άΝ εέ λδθκέΝ θΝ κΝ υπσΝ ιΫ α βΝ έΰηαΝ Ϋξ δΝ ηδελσ λκΝαλδγησΝαθ δΰλΪφπθΝαπσΝ κΝπλσ υπκ,Ν
σ Ν γαΝ υπ λδ ξτ δΝ κΝ εσεεδθκμΝ φγκλδ ησμέΝ ΣΫζκμ,Ν ΪθΝ κΝ ΫδΰηαΝ Ϋξ δΝ η ΰαζτ λκΝ αλδγησΝ
αθ δΰλΪφπθ,Ν γαΝ υπ λδ ξτ δΝ κΝ πλΪ δθκμΝ φγκλδ ησμέΝ Ν αθαζκΰέαΝ υπκζκΰέα αδΝ πΪθ αΝ ηΫ πΝ
ζκΰδ ηδεκτΝ αθΪζυ βμΝ ιαζ έφκθ αμΝ Ν η ΰΪζκΝ ίαγησΝ βθΝ υπκε δηΫθδεσ β αΝ βμΝ ληβθ έαμΝ πθΝ
ξλπηα δευθΝαπκξλυ πθέ(Bejjani et al, 2006) 

ΚτλδκΝ πζ κθΫε βηαΝ βμΝ CGH, έθαδΝ ππμΝ θΝ απαδ έ αδΝ πλσ λβΝ ΰθυ βΝ βμΝ αθπηαζέαμΝ πκυΝ
πδγαθυμΝ υφέ α αδέΝ Μ δκθ ε άηα αΝ έθαδΝ ππμΝ Ν π λδπ υ δμΝ δ καυΰδ ηΫθβμΝ η Ϊγ βμΝ εαδΝ
αθα λκφάμΝ θΝ ηπκλ έΝ θαΝ δμΝ αθδξθ τ δΝ εαδΝ πέ βμΝ θΝ ηπκλ έΝ θαΝ θ κπέ δΝ αθ υπζκ δ έαέΝ
Π λδ σΝ ΝθαΝπκτη ΝππμΝ θΝαθδξθΫυ δΝ κηδεΫμΝαθπηαζέ μ 

CGH ηδελκ υ κδξδυθμΝ  βθΝ ε κξάΝ αυ άΝ βμΝ ξθδεάμ,Ν αΝ ξλπηκ υηα αΝ αθ δεαγέ αθ αδΝ απσΝ
η ΰΪζκυμΝ αλδγηκτμΝ εζυθπθΝ πκυΝ λ υθκθ αδΝ Ν ΰυΪζδθαΝ πζαεέ δα,Ν αυιΪθκθ αμΝ βθΝ δεαθσ β αΝ
αθΪζυ βμΝΰδαΝCNVs. ΣκΝυπσΝ ιΫ α βΝ έΰηαΝεαδΝ κΝπλσ υπκΝ κπκγ κτθ αδΝ Νηδελκ υ κδξέ μΝεαδΝ
βηαέθκθ αδΝη Νφγκλδκξλυηα αέΝ Ν ξ δεάΝαπσ κ βΝφγκλδ ηκτΝυπκζκΰέα αδΝΰδαΝεΪγ ΝεζπθκΝεαδΝ
υθυπκζκΰέακθ αδΝ αΝ CNVs. Ν αθΪζυ βΝ π λδκλέα αδΝ απσΝ κΝ ηΫΰ γκμΝ κυΝ εζυθκυΝ εαδΝ απσΝ βθΝ

πυεθσ β αΝ εζυθπθΝ βθΝ ηδελκ υ κδξέαέΝ Μπκλ έΝ θαΝ ξλβ δηκπκδβγ έΝ ΰδαΝ βθΝ ιαΰπΰάΝ
απκ ζ ηΪ πθΝ ΝηδελσΝξλκθδεσΝ δΪ βηαΝΰδαΝη ΰΪζκΝαλδγησΝ δΰηΪ πθέΝ θΝ έθαδΝαπκ κ δεάΝΰδαΝ
αθα λκφΫμΝεαδΝδ καυΰδ ηΫθ μΝη αγΫ δμέ 

 

δεσθα 11μ Χλά β aCGH ΰδα βθ αθέξθ υ β υθ λσηκυ Wolf-Hirschhorn. 
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8.PCR 

Ν αζυ δ π άΝ αθ έ λα βΝ πκζυη λΪ βμΝ έθαδΝ ηδαΝ in vitro ξθδεάΝ πκυΝ ία έα αδΝ βθΝ αλξάΝ βμΝ
αθ έ λα βμΝπκζυη λδ ηκτΝDNA, βθΝκπκέαΝηδαΝ υΰε ελδηΫθβΝαζββζκυξέαΝηπκλ έΝθαΝ θδ ξυγ έΝεαδΝ
θαΝ υ δΝ πκζζαπζΪΝ αθ έΰλαφαέΝ Θ πλ έ αδΝ ΫθαΝ απσΝ αΝ βηαθ δεσ λαΝ λΰαζ έαΝ Ϋλ υθαμΝ εαδΝ
δΪΰθπ βμΝ κθΝ κηΫαΝ βμΝηκλδαεάμΝίδκζκΰέαμέΝ βηδκυλΰάγβε Ν κΝΫ κμΝ1λκγΝαπσΝ κθΝKary Mullis 

εαδΝ κυμΝ υθ λΰΪ μΝ κυ,Ν θυΝ κτζ υ Ν σ Ν βθΝ ΚαζδφσλθδαΝ εαδΝ βθΝ αδλ έαΝ Cetus. ΟΝ έ δκμΝ
άζπ Ν αλΰσ λαμΝ «Ξ εδθυθ αμΝ η Ν ηδελσΝ ησλδκΝ DNA, βΝ ηΫγκ κμΝ ηπκλ έΝ θαΝ βηδκυλΰά δΝ
δ εα κητλδαΝ αθ έΰλαφα,Ν απαδ σθ αμ έπκ αΝ παλαπΪθπΝ απσΝ ΫθαΝ κεδηα δεσΝ πζάθα,Ν η λδεΪΝ
απζΪΝαθ δ λα άλδαΝεαδΝηδαΝπβΰάΝγ λησ β αμ»έΝΜδαΝ εα έαΝαλΰσ λα,Ν κΝ1λλγ,ΝκΝMullis δηάγβε Ν
η Ν κΝίλαί έκΝNobel ΰδαΝ βθΝαθαεΪζυοάΝ κυέΝ ΝαλξάΝ βμΝ ξθδεάμΝία έα αδΝ βθΝευεζδεάΝ θαζζαΰάΝ
γ ληκελα δυθΝ ΰδαΝ δμΝ δα δεα έ μΝ απκ δΪ αιβμΝ εαδΝ θαυηα δεάμΝ αθ δΰλαφάμ,Ν η Ν βΝ ξλά βΝ
γ ληκ αγ λάμΝ DNA πκζυη λΪ βμ,Ν ηκλέπθΝ εεδθβ υθΝ υηπζβλπηα δευθΝ πλκμΝ υΰε ελδηΫθβΝ
αζζβζκυξέαΝ εαδΝ dNTPs. ΟδΝ ία δεΫμΝ υ ε υΫμΝ εαδΝ αθ δ λα άλδαΝ πκυΝ απαδ κτθ αδ,Ν αθαζτκθ αδΝ
αηΫ πμΝη Ϊέ(McPherson et al, 2006) 

έΝπζβθΪλδκΝηδελκφυΰσε θ λκυμΝ έθαδΝΫθαΝηδελσΝευζδθ λδεσΝπζα δεσΝ κξ έκΝη ΝεπθδεσΝπΪ κΝεαδΝ
εαπΪεδΝπκυΝεζ έθ δέΝ έθαδΝφ δαΰηΫθκΝαπσΝπκζυπλκπυζΫθδκΝεαδΝ ηφαθέα δΝαθγ ε δεσ β αΝ ΝΫθαΝ υλτΝ
φΪ ηαΝ γ ληκελα δυθέΝ πέ βμ,Ν αΝ κδξυηα ΪΝ κυΝ έθαδΝ πκζτΝ ζ π Ϊ,Ν υθκυθ αμΝ βθΝ γ ληδεάΝ
αΰπΰδησ β αέ 

έΝΘ ληκευεζπ άμ(thermal cycler)μΝ έθαδΝηδαΝ υ ε υάΝπκυΝπ λδΫξ δΝΫθαΝγ ληδεσΝηπζσεήίΪ βΝσπκυΝ
δ Ϋλξκθ αδΝ αΝ πζβθΪλδαΝπκυΝπ λδΫξκυθΝ κΝηέΰηαΝ βμΝαθ έ λα βμέΝ Ν υ ε υάΝζ δ κυλΰ έΝίΪ δΝ
κυΝφαδθκηΫθκυΝPeltier, αυιΪθκθ αμΝεαδΝη δυθκθ αμΝ βθΝγ ληκελα έαΝη Νπλκ-πλκΰλαηηα δ ηΫθκΝ
λσπκ,ΝηΫ πΝαθ δ λκφάμΝ κυΝβζ ε λδεκτΝλ τηα κμέ 

ΓέΝ έΰηαΝΰ θ δεκτΝυζδεκτ(template)μΝ ΝαζζβζκυξέαΝπκυΝγαΝ θδ ξυγ έΝ ΝαλδγησΝαθ δΰλΪφπθέ 

έΝΜσλδκ- εεδθβ άμ(primer)μΝ έθαδΝ κζδΰκθκυεζ κ έ δκΝπκυΝ κξΫυ δΝ βθΝαζζβζκυξέαΝ ι δ δε υηΫθαέΝ
παδ κτθ αδΝ τκΝ θδ ξυ ΫμΝεαδΝ υθ Ϋκθ αδΝ κΝγ’ΝΪελκΝ κυΝεπ δεκτΝεαδΝ κυΝαθ δεπ δεκτΝεζυθκυ,Ν
κυΝ ηάηα κμΝDNA. Κα ΪΝπλκ έηβ β,ΝβΝγ ληκελα έαΝ άιβμ(Tm) πλΫπ δΝθαΝίλέ ε αδΝη αιτΝηβ-58 

ίαγηυθΝΚ ζ έκυέΝ θΝκΝ εεδθβ άμΝπαλκυ έαα δΝη ΰαζτ λβΝ πθΝθηΝίαγηυθΝΚ ζ δκυΝγ ληκελα έαΝ
άιβμ,Νηπκλ έΝθαΝπαλκυ δΪ δΝ Ϊ βΝπλκμΝ υ λκΰ θάΝπλσ βέ ΣκΝπ λδ ξση θκΝ κυΝ εεδθβ άΝ Ν

GC θΝπλΫπ δΝθαΝι π λθΪΝ κΝζίΣέΝΓδαΝθαΝυπκζκΰδ έΝβΝTm κυΝ εεδθβ ά ΝίαγηκτμΝΚ ζ έκυ,Ν
ξλβ δηκπκδ έ αδΝκΝ τπκμμ 

Tm= [ H/ ( S+RxlnC)]-273.15 σπκυΝ H έθαδΝβΝαζζαΰάΝ βμΝ θγαζπέαμ,Ν S βΝαζζαΰάΝ βμΝ θ λκπέαμΝ
εαδΝC βΝ υΰεΫθ λπ βΝ πθΝ εεδθβ υθέ 

ΩμΝ θγαζπέαΝ κλέα αδΝ βΝ πκ σ β αΝ γ ληδεάμΝ θΫλΰ δαμΝ εΪγ Ν κυ έαμέΝ ΓδαΝ θαΝ υπκζκΰδ έΝ θΝ
πλκε δηΫθπ,Ναγλκέακθ αδ κδΝ θγαζπέ μΝΰ δ κθδευθΝα υΰυθΝθκυεζ κ δ έπθέ 

ΩμΝ θ λκπέαΝκλέα αδΝβΝλκπάΝ θσμΝ υ άηα κμΝπλκμΝα αιέαέΝΤπκζκΰέα αδΝκηκδυμ,Ναγλκέακθ αμΝ δμΝ
πδηΫλκυμΝ θ λκπέ μΝ πθΝΰ δ κθδευθΝα υΰυθΝθκυεζ κ δ έπθέ 

 βθΝπαλαπΪθπΝ ιέ π βΝ δμΝπ λδ κ λ μΝφκλΫμΝ ζαηίΪθ αδΝ υπ’σοδθΝ Ν κΝ ΰ ΰκθσμΝππμΝ κΝDNA 

ίλέ ε αδΝ Ν δΪζυηαΝ 1M Na(buffer) κπσ Ν υθυπκζκΰέα αδΝ δμΝ θ λκπδεΫμΝ δηΫμέΝ ΓδαΝ θαΝ
υπκζκΰδ έΝβΝγ ληκελα έαΝπλσ βμ(annealing-Ta) ξλβ δηκπκδ έ αδΝΝκΝ τπκμμ 

Ta = 0.3 x Tm ( εεδθβ ά)Ν+ΝίέιΝx Tm (πλκδσθ κμ)Ν– 149 

έΝTris – HClμΝ έθαδΝ κΝπλκ δθση θκΝ δΪζυηαΝbuffer. 
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ΣέΝ MgCl2μΝ Λ δ κυλΰ έΝ πμΝ υηπαλΪΰκθ αμΝ βμΝ DNA πκζυη λΪ βμέΝ Ν ίΫζ δ βΝ υΰεΫθ λπ βΝ
δσθ πθΝηαΰθβ έκυΝ πβλ Ϊα δΝ βθΝπλσ β κυΝ εεδθβ ά,Ν βθΝαπκ δΪ αιβΝ κυΝDNA έΰηα κμ-PCR 

πλκδσθ κμΝεαγυμΝεαδΝ βθΝ υΰΰΫθ δαΝεαδΝ κθΝίαγησΝ ι δ έε υ βμΝ βμΝπκζυη λΪ βμέΝ Νζ δ κυλΰέαΝ βμΝ
Taq πκζυη λΪ βμΝ απαδ έΝ βθΝ τπαλιβΝ ζ υγΫλπθΝ δσθ πθΝ πκυΝ πλκ Ϋθκθ αδΝ κΝ έΰηαΝ DNA, 

κυμΝ εεδθβ ΫμΝεαδΝ αΝdNTPs. 

Z. KClμΝυηίΪζζ δΝ βΝ δ υεσζυθ βΝ βμΝπλσ βμΝ κυΝ εεδθβ άέ 

έΝΟλσμΝ α ζα έθβμΝ άΝ ίκ δθσμμΝΧλβ δηκπκδ έ αδΝ ΰδαΝ βθΝ αγ λκπκέβ βΝ κυΝ θατηκυέΝ παλαέ β βΝ
πλκυπσγ βΝθαΝ έθαδΝαπαζζαΰηΫθκμΝαπσΝθκυεζ Ϊ μ(nuclease-free). 

ΘέΝ π αΰηΫθκΝθ λσμΝΟΝσΰεκμΝ κυΝ ιαλ Ϊ αδΝαπσΝ κθΝ τπκΝαθ έ λα βμ 

ΙέΝΣλδφπ φκλδεΪΝ κιυθκυεζ κ έ δα(dNTP)μΝ πκ ζκτθΝ δμ κηδεΫμΝζέγκυμΝ κυΝDNA: dATP, dTTP, 

dCTP, dGTP ΝpH=7. ΣκΝαπσγ ηαΝαλαέπθ αδ,Ν δαδλ έ αδΝ ΝεζΪ ηα αΝεαδΝαπκγβεΫυ αδΝ κυμΝ-
βίΝίαγηκτμΝΚ ζ έκυέΝΣαΝ Ϋ λαΝdσTPsΝπλΫπ δΝ θαΝίλέ εκθ αδΝ Ν ξ σθΝ έ δ μΝ υΰε θ λυ δμ,Ν
υ ΝθαΝαπκφ τΰκθ αδΝ φΪζηα αΝ θ πηΪ π βμέ 

ΚέΝDNA πκζυη λΪ βμΝ έθαδΝ κΝΫθαυηκΝπκυΝεα αζτ δΝ βθΝαθ έ λα βέΝ ΝπδκΝ δα κηΫθβΝ έθαδΝβΝTaq 

πκζυη λΪ βΝ πκυΝ πλκΫλξ αδΝ απσΝ κΝ Thermus Aquaticus, κΝ κπκέκΝ α δΝ Ν γ ληκπβΰΫμΝ εαδΝ
παλκυ δΪα δΝ ίΫζ δ βΝ γ ληκελα έαΝ ζ δ κυλΰέαμΝ κυμΝ ιβΝ 0C θυΝ απκ δα Ϊ αδΝ κυμΝ λίΝ 0C 

έξπμΝ σηπμΝ θαΝ εα α λΫφ αδέΝ πέ βμ,Ν υπΪλξκυθΝ βΝ PFlu πκζυη λΪ βΝ απσΝ κΝ Pyrococcus 

Furiosus εαδΝβΝVent πκζυη λΪ βΝαπσΝ κΝThermococcus Litoralis, κδΝκπκέ μΝ ηφαθέακυθΝη ΰαζτ λβΝ
απκ κ δεσ β αέ 

Ι ΙΚ Ι  

Ν ξθδεάΝ βμΝPCR ζαηίΪθ δΝ ξυλαΝ Νβί-40 ετεζκυμΝ θαζζαΰάμΝγ ληκελα έαμΝ εαδΝ εΪγ ΝετεζκμΝ
π λδζαηίΪθ δΝ ΫθαΝ υΰε ελδηΫθκΝ αλδγησΝ ίβηΪ πθέΝ ΣκΝ πλυ κΝ ίάηαΝ έθαδΝ κΝ
θαλε άλδκ(initialization)-απκ δΪ αιβμ(denaturation) εαδΝαπκ ζ έ αδΝαπσΝΪθκ κΝ βμΝγ ληκελα έαμΝ
κυμΝλζ-λθΝίαγηκτμ ΰδαΝβί-γίΝ υ λσζ π α η Ν σξκΝ βθΝαπκ δΪ αιβΝ κυΝ έεζπθκυΝDNA Ν τκΝ

ηκθσεζπθαΝ ηάηα αέ εκζκυγ έΝ κΝίάηαΝπλσ βμΝ κυΝ εεδθβ άΝ κΝ εηαΰ έκ(annealing) σπκυΝ κΝ
ηέΰηαΝίλέ ε αδΝ Νγ ληκελα έαΝηί-65 0C ΰδαΝβί-ζίΝ υ λσζ π αΝεαδΝ υθκ έ αδΝβΝπλσ βΝ κυΝ
εεδθβ υθέΝΓδαΝθαΝ βηδκυλΰβγκτθΝ αγ λκέΝ ηκέΝαθΪη αΝ κΝηκθσεζπθκΝDNA εαδΝ κθΝ εεδθβ άΝ
απαδ έ αδΝβΝτπαλιβΝαλε υθΝυ λκΰκθκ ηυθΝπμΝαπκ Ϋζ ηαΝυοβζάμΝ υηπζβλπηα δεσ β αμέΝ Ν
υΰεΫθ λπ βΝ πθΝ εεδθβ υθΝ έθαδΝ πκζτΝ η ΰαζτ λβΝ κυΝ ηάηα κμ- σξκυΝ εαδΝ αυ σΝ Ϋξ δΝ πμΝ

απκ Ϋζ ηαΝ βθΝυίλδ κπκέβ βΝ σξκυ- εεδθβ άΝεαδΝ ΝπκζτΝηδελσ λκΝίαγησ(απ δλκ ζΪξδ κ)Ν αμΝ
σξκμ- σξκμΝ εαδΝ εεδθβ άμ- εεδθβ άμέΝ πση θκΝ έθαδΝ κΝ ίάηαΝ
πδηάευθ βμή πΫε α βμ(extension/elongation) βθΝκπκέαΝ κΝ ΫδΰηαΝίλέ ε αδΝ Νγ ληκελα έαΝιη-

78 0CέΝ  βΝ γ ληκελα έαΝ αυ ά,Ν βΝ Taq πκζυη λΪ βΝ αθδξθΫυ δΝ κυμΝ εεδθβ ΫμΝ εαδΝ υθγΫ δΝ κθΝ
υηπζβλπηα δεσΝεζυθκέΝ Ν δα δεα έαΝ δαλε έΝ τκΝπ λέπκυΝζ π ΪέΝ Ν πδηάευθ βΝ έθαδΝ υθάγπμΝ
τκΝ ξδζδίΪ δμέΝ ΓδαΝ θαΝ υπΪλι δΝ η ΰαζτ λβΝ πδηάευθ βΝ απαδ κτθ αδΝ δ δεΫμΝ υθγάε μέ Μ ΪΝ κθΝ
ζ υ αέκΝετεζκΝαεκζκυγ έΝΫθαΝίάηαΝ ζδεάμΝ πδηάευθ βμ,Ν κΝκπσδκΝΫξκθ αμΝ κΝ ΫδΰηαΝ κυμΝιί-74 

0C ΰδαΝη-1ηΝζ π αΝ ια φαζέα δΝππμΝσζαΝ αΝηκθσεζπθαΝDNA αΝκπκέαΝπλκ ΫγβεαθΝκδΝ εεδθβ ΫμΝ
γαΝ πκζυη λδ κτθέΝ Σ ζδεσΝ ίάηαΝ απκ ζΫδΝ βΝ οτιβΝ κυΝ ηέΰηα κμΝ κυμΝ ζ-15 0C η Ν σξκΝ βθΝ
ίλαξυπλσγ ηβΝαπκγάε υ βέ 
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δεσθα 1βμ α δεΪ ίάηα α βμ αζυ δ π άμ αθ έ λα βμ πκζυη λΪ βμέ 

Σ Ι  

έΝ εγ δεάΝ ατιβ βμΝ ΩμΝ απκ Ϋζ ηαΝ εΪγ Ν ετεζκυ,Ν κΝ αλδγησμΝ αθ δΰλΪφπθΝ κυΝ πδγυηβ κτΝ
ηάηα κμΝDNA δπζα δΪα αδ,Ν κ βΰσθ αμΝ Ϋ δΝ Ν ΰ πη λδεάΝ ατιβ βέΝ θαμΝ τπκμΝ υπκζκΰδ ηκτΝ
κυΝαπκ ζΫ ηα κμΝ έθαδμ 

Y = X x (1+efficiency) n σπκυ: Y έθαδ βΝ ζδεάΝ πκ σ β αΝ κυΝ θδ ξυση θκυΝDNA, ΧΝ κΝ αλδγησμΝ
αθ δΰλΪφπθΝ βθΝ δ αΰπΰά,Ν n αλδγησμΝ πθΝ γ ληκετεζπθΝ εαδΝ efficiency, βΝ απκ κ δεσ β αΝ πκυΝ
κλέα αδΝι ξπλδ ΪΝαπσΝ κΝεΪγ Νkit. 

έΝ ΦΪ βΝ αγ λκπκέβ βμμΝ Ν πκζυη λΪ βΝ πδίλα τθ δΝ βθΝ ζ δ κυλΰέαΝ βμΝ εαδΝ αΝ αθ δ λα άλδαΝ
ζα υθκθ αδέ 

ΓέΝΦΪ βΝπζα υμΝΠζάλβμΝεα αθΪζπ βΝπσλπθέΝ θΝαυιΪθ αδΝπ λαδ ΫλπΝκΝαλδγησμΝαθ δΰλΪφπθέ 

ΠΙΚΤΡΩ (validation)μΝ ΓδαΝ θαΝ πδευλπγκτθΝ αΝαπκ ζΫ ηα αΝ βμΝPCR απαδ έ αδΝ βΝ ξλά βΝ βμΝ
ξθδεάμΝgel βζ ε λκφσλβ βμέΝΣκΝπλκδσθΝ βμΝPCR, η αφΫλ αδΝηΫ πΝπδπΫ αμΝ ΝΪΰαλΝπκυΝγαΝ
δαξπλδ κτθΝ αΝ ηάηα αΝDNA, τηφπθαΝη Ν κΝηκλδαεσΝ κυμΝίΪλκμΝξλβ δηκπκδυθ αμΝβζ ε λδ ησ. 

 κΝ Ϋζκμ,Ν αΝ ηάηα αΝDNA ΫδθαδΝκλα ΪΝ κΝUV φπμΝζσΰπΝ βμΝπλκ γάεβμΝίλπηδκτξκυΝαδγδ έκυΝ
κΝgel. ΣκΝίλπηδκτξκΝαδγέ δκΝπλκ Ϋθ αδΝ κΝDNA εαδΝίκβγΪ δΝ βθΝπαλα άλβ βΝ Νυπ λδυ μΝ

εαδΝ βΝφπ κΰλΪφβ βΝ κυΝαπκ ζΫ ηα κμέ 
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ΛΣΙΣΟΠΟΙ  μΝ Ν υαδ γβ έα(sensitivity) βμΝη γσ κυΝηπκλ έΝθαΝαυιβγ έΝη Ν βθΝΪυιβ βΝ βμΝ
ΰεΫθ λπ βμΝ πθΝ εεδθβ υθ,Ν βθΝ ατιβ βΝ βμΝ υΰεΫθ λπ βμΝ πκζυη λΪ βμ,Ν πλκ αλησαπθ αμΝ

αθαζσΰπμΝ βθΝγ ληκελα έαΝπλσ βμΝ κΝ εηαΰ έκΝεαδΝ κθΝξλσθκΝπλσ βΝεαδΝ πδηάευθ βμέ 

Ν ι δ έε υ β(specifity) αυιΪθ αδΝ η Ν βθΝ ηΫδπ βΝ υΰεΫθ λπ βμΝ βμΝ πκζυη λΪ βμ,Ν βθΝ ηΫδπ βΝ
ξλσθκυΝπλσ βμΝεαδΝ πδηάευθ βμ,Ν βθΝατιβ βΝγ ληκελα έαμΝπλσ βμ,Ν βθΝη έπ βΝαλδγηκτΝ
ετεζπθΝεαδΝ βθΝξλά βΝHot-start. 

Ν απσ κ β(yield) πλκδσθ πθΝ θδ ξτ αδΝ η Ν βθΝ Ϊυιβ βΝ υΰεΫθ λπ βμΝ dNTPs, Mg 2+ , 

πκζυη λΪ βμ,ΝξλσθκυΝπλσ βμΝεαδΝ πδηάευθ βμΝεαγυμΝεαδΝαλδγηκτΝετεζπθέ 

Νπδ σ β α(fidelity) αυιΪθ αδΝη Ν βθΝη έπ βΝdNTPs, πκζυη λΪ βμ,ΝMg 2+ ,Ν ξλσθκυΝπλσ βμΝ
εαδΝ πδηάευθ βμ,ΝαλδγηκτΝετεζπθΝεαδΝη Ν βθΝη έπ βΝ κυΝpH. 

Π ΡΙΟΡΙΜΟΙμΝ θυΝβΝ ξθδεάΝ έθαδΝ ιαδλ δεΪΝδ ξυλά,ΝπκζζΫμΝφκλΫμΝπλκετπ κυθΝπλκίζάηα αέΝ Ν
αθ έ λα βΝ έθαδΝ υαέ γβ βΝ βΝ υΰεΫθ λπ βΝ δ γ θυθΝεα δσθ πθΝεαδΝθκυεζ κ δ έπθέΝΟΝ ξ δα ησμΝ
πθΝ εεδθβ υθΝ έθαδΝη έακθκμΝ βηα έαμΝΰδαΝθαΝ έθαδΝαπκ κ δεάΝβΝ θέ ξυ βέΝΠλΫπ δΝθαΝ ηφαθέακυθΝ
η ΰΪζβΝ ι δ έε υ βΝΰδαΝ κΝπλκμΝαθΪζυ βΝ ΫδΰηαΝDNA.  Ν δαφκλ δεάΝπ λέπ π βΝπλκ Ϋθκθ αδΝ Ν
ηάηα α-ηάΝ σξκυμΝ εαδΝ παλα βλ έ αδΝ θέ ξυ βΝ ηβΝ πδγυηβ υθΝ ηβηΪ πθΝ ΰ θ δεκτΝ υζδεκτέΝ
πέ βμ,ΝκδΝ εεδθβ ΫμΝ θΝπλΫπ δΝθαΝ έθαδΝ ΝγΫ βΝθαΝ υθ γκτθΝη αιτΝ κυμ,Νΰδα έΝγαΝπλκετο δΝηδαΝ
ιαδλ δεΪΝ απκ κ δεάΝ θέ ξυ βΝ ηδελυθΝ ηβ-επ δευθΝ ηκλέπθέΝ Ν αθ έ λα βΝ θΝ πΝ υθσζπΝ
π λδκλέα αδΝαπσΝ κΝηΫΰ γκμΝDNA πκυΝηπκλ έΝθαΝ θδ ξυγ έέΝ ΝπδκΝαπκ κ δεάΝ θέ ξυ βΝζαηίΪθ δΝ
ξυλαΝ Ν ηάηα αΝ γίί-1ίίίΝ α υΰυθΝ ίΪ πθΝ DNA. ξ δΝ αθαφ λγ έΝ ίΫίαδαΝ εαδΝ θέ ξυ βΝ Ν
η ΰαζτ λαΝ ηάηα αέΝ ΝTaq πκζυη λΪ βΝΫξ δΝαθαφ λγ έΝππμΝ δαπλΪ δΝαλε ΪΝ υξθΪΝ φΪζηα α,Ν
πλκ γΫ κθ αμΝ έΝ Ν πδκΝ βηαθ δεάΝ σηπμΝ παλΪη λκμΝ πκυΝ πλΫπ δΝ θαΝ ζβφγ έΝ υπ’Ν σοδθΝ έθαδΝ βΝ
ησζυθ βέΝ θΝ κΝ ΫδΰηαΝπκυΝ λ υθΪ αδ,Νηκζυθγ έ,Νηπκλ έΝθαΝ υ δΝ θ ζυμΝζΪγκμΝαπκ ζΫ ηα αέ 

άη λαΝβΝεζα δεάΝπζΫκθΝ βμΝPCR δαγΫ δΝηδαΝπζβγυλαΝπαλαζζαΰυθΝκδΝκπκέ μΝπαλκυ δΪακυθΝ
δαφκλ δεΪΝξαλαε βλδ δεΪέΝ θ δε δεΪ αθαφΫλκθ αδ: allele-specific, hot start, methylation-specific, 

reverse transcription, quantitative, multiplex, assembly, helicase-dependent, inverse, 

intersequence, ligation meditated, miniprimer, solid phase εαδ touchdown. ΟδΝ ευλδσ λ μΝ
παλαζζαΰΫμΝπ λδΰλΪφκθ αδΝαηΫ πμΝη Ϊέ 

MULTIPLEX 

πκ ζΫδΝπαλαζζαΰάΝ βμΝεζα δεάμΝ ξθδεάμ,ΝβΝκπκέαΝ πδ λΫπ δΝ βθΝ αυ σξλκθβΝ θέ ξυ βΝπκζζυθΝ
δαφκλ δευθΝ ηβηΪ πθΝ DNAέΝ Χλβ δηκπκδ έ αδΝ ΰδαΝ βθΝ αθέξθ υ βή δΪΰθπ βΝ δαφκλ δευθΝ
α γ θ δυθΝ κΝ έ δκΝ ΫδΰηαέΝ Μπκλ έΝ θαΝ αθαΰθπλέ δΝ αζζβζκυξέ μΝ κθέπθΝ εαδΝ ικθέπθΝ Ν
υΰε ελδηΫθαΝΰκθέ δαΝεαγυμΝεαδΝθαΝυπκζκΰέ δΝ βθΝπαλκτ αΝπκ σ β αΝεΪγ Νΰκθδ έκυέΝ κθΝ τπκΝ

αυ σΝ έθαδΝ ιαδλ δεΪΝ βηαθ δεσμΝκΝ ξ δα ησμή πδζκΰάΝηκλέπθΝ εεδθβ υθ,Νη Νη ΰΪζβΝ ι δ έε υ βΝ
ΰδαΝ βθΝ εΪγ Ν πδγυηβ άΝ αζζβζκυξέαΝ εαδΝ παλσηκδ μΝ γ ληκελα έ μΝ πλσ βμΝ αΝ δαφκλ δεΪΝ
εηαΰ έαέΝΌππμΝΫδθαδΝφυ δεσ,ΝηδαΝ σ κΝ ι δ δε υηΫθβΝ πδζκΰάΝξλ δΪα αδΝαλε ΫμΝ κεδηΫμ,ΝΫπμΝσ κυΝ
πλκετο δΝηδαΝ υΰε ελδηΫθβΝ δα δεα έαήπλπ σεκζζκέ(Hernandez et al, 2012) 

NESTED 

Ν υΰε ελδηΫθβΝ παλαζζαΰάΝ αυιΪθ δΝ βθΝ υαδ γβ έαΝ βμΝ η γσ κυ,Ν ζσΰπΝ βμΝ ξλά βμΝ τκΝ Ν
εεδθβ υθΝΰδαΝηδελΫμΝπκ σ β μΝ κυΝ σξκυέΝΣκΝπλυ κΝ α υΰΪλδΝ εεδθβ υθ,Ν πδ λΫπ δΝ βθΝαλξδεάΝ
θέ ξυ βέΝΣκΝπλκδσθΝ βμΝαλξδεάμΝ θέ ξυ βμ,Ν υπσε δ αδΝ Ν τ λβΝ θέ ξυ βΝη Ν κΝΪζζκΝ α υΰΪλδΝ
πθΝ εεδθβ υθέΝ ΟδΝ υ λκΰ θ έμΝ εεδθβ ΫμΝ ηφαθέακυθΝ ι δ έε υ βΝ ΰδαΝ υΰε ελδηΫθβΝ π λδεά-

θδ ξυηΫθβΝαζζβζκυξέαΝ βμΝπλυ βμΝPCR. Μ Ν κθΝ λσπκΝαυ σ,Ν βΝ Ϋυ λβΝPCR πδί ίαδυθ δΝ βθΝ
πδ υξέαΝ βμΝπλυ βμέΝΣκΝη δκθΫε βηαΝ βμΝ ξθδεάμ,Ν έθαδΝβΝπδγαθσ β αΝησζυθ βμΝεα ΪΝ βΝ δΪλε δαΝ
η αφκλΪμΝ κυΝπλκδσθ κμΝ βμΝαλξδεάμΝ κΝ πζβθΪλδκΝ βμΝ τ λβμΝ θέ ξυ βμέΝΓδαΝθαΝ ζ ΰξγ έΝβΝ
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ησζυθ β,Ν ξλβ δηκπκδκτθ αδΝ εεδθβ ΫμΝ πκυΝ πλκ Ϋθκθ αδΝ Ν δαφκλ δεΫμΝ γ ληκελα έ μέΝ θαμΝ
ΪζζκμΝ λσπκμΝπλσζβοβμΝ έθαδΝβΝξλά βΝ ζαέκυΝπκυΝ δαξπλέα δΝ αΝ υκΝηέΰηα αΝ βμΝ θέ ξυ βμέ 

REVERSE TRANSCRIPTASE 

Ν παλαζζαΰάΝ αυ άΝ ξ δΪ βε Ν δ δεΪΝ ΰδαΝ βθΝ θέ ξυ βΝ RNA αζζβζκυξδυθ,Ν δ δεσ λαΝmRNA, 

ηΫ πΝ τθγ βμΝcDNA απσΝ βθΝαθ έ λκφβΝη αΰλαφΪ βέΝ εκζκτγπμ,Ν κΝcDNA θδ ξτ αδΝη Ν βθΝ
ΰθπ άΝPCR δα δεα έαέΝΟΝ τπκμΝαυ σμΝαπκ έξγβε ΝπκζτΝξλά δησμΝΰδαΝ βθΝ δΪΰθπ βΝRNA δυθΝ
εαδΝΰδαΝ βθΝαιδκζσΰβ βΝαθ δηδελκίδαευθΝγ λαπ δυθέΝΧλβ δηκπκδ έ αδΝί ίαέπμΝεαδΝ βΝη ζΫ βΝ βμΝ
ΰκθδ δαεάμΝ Ϋεφλα βμΝ in vitro, ζσΰπΝ κυΝ ΰ ΰκθσ κμΝ ππμΝ κΝ cDNA, π λδΫξ δΝ βθΝ αυγ θ δεάΝRNA 

αζζβζκυξέαέΝΣκΝετλδκΝπλσίζβηαΝ βΝξλά βΝ βμΝRT-PCR,ΝΫΰε δ αδΝ κΝαυ σΝεαγ’αυ σΝ έΰηαΝRNA, 

εαγυμΝ έθαδΝ τ εκζκμΝκΝξ δλδ ησμΝ κυΝ ΝηδελάΝ υΰεΫθ λπ β,Ν ηφαθέα δΝξαηβζάΝ αγ λσ β αΝ Ν
γ ληκελα έαΝ πηα έκυΝεαδΝΫδθαδΝπκζτΝ υαέ γβ κΝ βΝ λΪ βΝλδίκθκυεζ α υθΝεαδΝ βθΝαζζαΰάΝpH. 

 

δεσθα 1γμ Κτλδα ξαλαε βλδ δεΪ βμ RT-PCR. 

SEMI-QUANTITATIVE 

Ν ξθδεάΝ πδ λΫπ δΝηδαΝπλκ Ϋΰΰδ βΝ βμΝ ξ δεάμΝπκ σ β αμΝθκυεζ δευθΝκιΫπθΝπκυΝίλέ εκθ αδΝ Ν
ΫθαΝ ΫδΰηαέΝ ΪθΝ κΝ ΫδΰηαΝ έθαδΝ RNA, σ Ν φαλησα αδΝ αλξδεΪΝ RT-PCR. Κα σπδθΝ κτ κυ,Ν
π λδεΪΝεκθ λσζή έε μΝ θδ ξτκθ αδέΝΟδΝπδκΝ υθβγδ ηΫθκδΝ Ϋδε μΝ έθαδΝβΝApo 1 εαδΝβΝB αε έθβέΝ

ΣκΝπλκδσθΝ βμΝ θέ ξυ βμ,Ν δαξπλέα αδΝη Νβζ ε λκφσλβ βέΝΧλβ δηκπκδΫδ αδΝίλπηδκτξκΝαδγέ δκ,ΝΰδαΝ
βθΝ ξλυ βΝ κυΝ gel αΰαλσαβμ,Ν κΝ κπκέκΝ φπ κΰλαφέα αδΝ θυΝ αεκζκτγπμΝ υπκζκΰέα αδΝ βΝ κπ δεάΝ
πυεθσ β α(πυεθση λκ)έΝ ΣκΝ η δκθΫε βηαΝ βμΝ ξθδεάμΝ ΫδθαδΝ ππμΝ ηπκλ έΝ θαΝ πλκετοκυθΝ ηβΝ
ι δ δε υηΫθκδΝ υίλδ δ ηκέ,Ν βηδκυλΰυθ αμΝ ηβΝ πδγυηβ ΪΝ απκ ζΫ ηα αέΝ ΓδαΝ θαΝ ζ ΰξγ έΝ βΝ
ι δ έε υ β,Ν έθ αδΝδ δαέ λβΝίαλτ β αΝ βθΝ πδζκΰάΝηκλέπθ- εεδθβ υθέ 
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REAL TIME-QUANTITATIVE 

 PCR πλαΰηα δεκτΝξλσθκυΝάΝπκ κ δεά,ΝΫδθαδΝηδαΝ δαφκλ δεάΝπλκ Ϋΰΰδ β,ΝβΝκπκέαΝπκ κ δεκπκδ έΝ
κθΝαλδγησΝαθ δΰλΪφπθΝθκυεζ δευθΝκιΫπθΝεα ΪΝ βΝ δΪλε δΪΝ βμέΝ δ,ΝβΝqPCR ξλβ δηκπκδ έ αδΝΰδαΝ
βθΝ πκ κ δεκπκέβ βΝ DNA βΝ cDNA, υπκζκΰέακθ αμΝ κθΝ αλδγησΝ ΰκθδ έπθΝ άΝ η αΰλΪφπθΝ αΝ
εΪ κ Ν έΰηα αέΝΠζ κθ ε άηα αΝ βμΝ ξθδεάμΝΫδθαδΝβΝυοβζάΝ αξτ β αμΝαπκ ζΫ ηα κμ,ΝκΝηδελσμΝ
εέθ υθκμΝ ησζυθ βμΝ εαδΝ βΝ υεκζέαΝ ξ δλδ ηκτΝ βμΝ ξθκζκΰέαμΝ αυ άμέΝ ΓδαΝ θαΝ υηί έΝ αυ σΝ
ξλβ δηκπκδκτθ αδΝ τκΝ δ υθΝ υ άηα αΝαθέξθ υ βμμΝαθ δ λα άλδαΝπλσ βμΝ Ν έεζπθκΝDNA 

εαδΝ βηα ηΫθκδΝη Νφγκλδκξλυηα αΝ εεδθβ Ϋμέ(Arya et al, 2005) 

ΣαΝαθ δ λα άλδαΝπλσ βμ(intercalating agents) σππμΝ κΝSYBR Green έθαδΝφγκλδκξλυηα α,Ν αΝ
κπκέαΝεα σπδθΝ τθ βμΝη Ν κΝ έεζπθκΝDNA, αυιΪθκυθΝ λαηα δεΪΝ κθΝφγκλδ ησΝ κυμέΝ πκηΫθπμ,Ν
βΝ ατιβ βΝ DNA Ν εΪγ Ν ετεζκΝ Ϋξ δΝ πμΝ απκ Ϋζ ηαΝ βθΝ αθαζκΰδεάΝ ατιβ βΝ κυΝ επ ηπκηΫθκυΝ
φγκλδ ηκτέΝ ΌηπμΝ αΝ αθ δ λα άλδαΝ αυ Ϊ,Ν ηφαθέακυθΝ ξαηβζάΝ ι δ έε υ βΝ εαγυμΝ ηπκλ έΝ θαΝ
πλκ γκτθΝ Ν ηβΝ δ δεΫμΝ π λδκξΫμΝ άΝ αεσηβΝ εαδΝ Ν δη λάΝ εεδθβ άή εεδθβ άέΝ λε ΫμΝ Ϋλ υθ μΝ
ΫξκυθΝ Ϋδι δ,Ν ππμΝ βΝ πλκ ε δεάΝ πδζκΰάΝ εεδθβ υθΝ εαδΝ βΝ ξλά βΝ ίΫζ δ πθΝ υθγβευθΝ PCR, 

ζαξδ κπκδκτθΝ βθΝ ηβΝ δ δεσ β αέΝ Ν ξλά βΝ ηδαμΝ υοβζάμΝ γ ληκελα έαμΝ ΰδαΝ βθΝ ΫθαλιβΝ βμΝ
τθγ βμ(hot start),Νη δυθ δΝ κθΝεέθ υθκΝ βμΝηβΝ ι δ δε υηΫθβμΝ θέ ξυ βμέ 

θα ΪζζκΝ τ βηαΝ αθέξθ υ βμ,Ν έθαδΝ κδΝ ι δ δε υηΫθκδΝ εεδθβ ΫμΝ πκυΝ έθαδΝ βηα ηΫθκδΝ η Ν υκΝ
φγκλδκξλυηα α,Ν ΫθαΝ σ βΝ εαδΝ ΫθαΝ Ϋε βέ ΣαΝ πδκΝ δα κηΫθαΝ ησλδα- εεδθβ ΫμΝ έθαδμΝ
υ λκζυ δεΪήTaqMan, ηκλδαεσδΝ φΪλκδ(beacons) εαδΝFRET(fluorescent energy transfer). Ν ατιβ βΝ
κυΝDNA Ν εΪγ ΝετεζκΝ έθαδΝαθαζκΰδεάΝ κυΝυίλδ δ ηκτΝ πθΝ εεδθβ υθΝη Ν αΝ εηαΰ έα,Ν βΝκπκέαΝ
έθαδΝ αθαζκΰδεάΝ βμΝ ατιβ βμΝ κυΝ φγκλδ ηκτέΝ Ν ξλά βΝ βηα ηΫθπθΝ εεδθβ υθΝ πδ λΫπ δΝ βθΝ
τλ βΝπκζυηκλφδ ηυθΝεαδΝη αζζΪι πθ,ΝσηπμΝ έθαδΝπδκΝπκζτπζκεάΝεαδΝαελδίάΝαπσΝ βθΝξλά βΝ
αθ δ λα βλέπθΝπλσ βμέ 

DIGITAL PCR 

ΟΝσλκμΝοβφδαεάΝαζυ δ π άΝαθ έ λα βΝπκζυη λΪ βμΝξλβ δηκπκδάγβε ΝΰδαΝπλυ βΝφκλΪΝ κΝ1λλλΝ
απσΝ κυμΝKenzel/Vogelstein ΝηδαΝ λΰα έαΝπκυΝπ λδΫΰλαφ Ν βθΝπκ κ δεκπκέβ βΝras η αζζΪι πθΝ
ΝΫθαΝ έΰηα,Νξπλέακθ αμΝ κΝ ΝγκζΝηδελκπζαεέ δαΝη Νπβΰα Ϊεδα,Νπλαΰηα κπκδυθ αμ πζβγυλαΝ

PCRs αυ σξλκθαέΝ ΟΝ σλκμ,Ν εα Ϊφ λ Ν θαΝ π λδΰλΪο δΝ βθΝ φδζκ κφέαΝ βμΝ ξθδεάμΝ σππμΝ εαδΝ κΝ
ΰ θδεσ λαΝπθ τηαΝ βμΝ πκξάμ,ΝεαδΝεαγδ λυγβε ΝΪη αέΝ Ϋίαδα,ΝπαλαζζαΰΫμΝ βμΝη γσ κυΝαυ άμΝ
η Ν βθΝκθκηα έαΝPCR ηκθα δεκτΝηκλέκυ άΝPCR π λδκλδ ηΫθβμΝαλαέπ βμ,Ν έξαθΝξλβ δηκπκδβγ έΝ
θπλέ λαέΝ Ν πλυ βΝ φαηκΰάΝ Ν πλπ αλξδεσΝ Ϊ δκΝ Ϋΰδθ Ν κΝ 1λκκΝ απσΝ κθΝ Sakai εαδΝ κυμΝ
υθ λΰΪ μΝ κυ,ΝκδΝκπκέκδΝ δαξυλδ αθΝΫθαΝ ΫδΰηαΝη ΝΰΫθπηαΝπκυΝπ λδ έξ Νΰκθέ δαΝί-ΰζκίέθβμΝ Ν
ΫδΰηαΝπκυΝ θΝπ λδ έξ Ν αΝΰκθέ δαΝ βμΝί-ΰζκίέθβμ( δαΰλαφά)ΝεαδΝαπΫ διαθΝσ δΝη ηκθπηΫθαΝησλδαΝ
η Ν κΝΰκθέ δκΝ βμΝΰζκίέθβμΝηπκλσυ αθΝθαΝαπκηκθπγκτθΝεαδΝθαΝ θδ ξυγκτθέ 

Νπαλα κ δαεάΝPCR ηπκλΫδΝθαΝ φαληκ έΝ Νπκδκ δεΫμΝάΝπκ κ δεΫμΝ δα δεα έ μ,ΝΰδαΝ βθΝη ζΫ βΝ
πθΝ δ δκ ά πθΝ θσμΝ ηκλέκυΝ εαδΝ ΰδαΝ κθΝ υπκζκΰδ ησΝ κυΝ αλδγηκτΝ αθ δΰλΪφπθΝ αυ κτέΝ Ν dPCR 

ξλβ δηκπκδ έ αδΝπαλκησδπμ,Νη Ν βθΝηκθα δεάΝ δαφκλΪΝ κθΝ δαξπλδ ησΝ κυΝ Ϋδΰηα κμΝ Νηκθα δεΪΝ
ησλδα,ΝπλδθΝ βθΝ θέ ξυ βέΝ  

λξάΝ dPCRμΝ ΟδΝ αθαζτ δμΝ ηΫ πΝ dPCR ι εδθκτθΝ η Ν κθΝ δαξπλδ ησΝ κυΝ έΰηα κμΝ Ν πκζζΪΝ
πβΰα Ϊεδα,Ν αΝ κπκέαΝ πέ βμΝ πλκ έγ αδΝ κΝ ηέΰηαΝ PCR, η Ν πκζτΝ ηδελσΝ υθκζδεσΝ σΰεκΝ
αθ έ λα βμ,Νυ ΝεΪγ Νπβΰα ΪεδΝθαΝπ λδΫξ δΝηβ ΫθΝάΝΫθαΝησλδκΝDNA. υ σΝαπκ ζΫδΝαπαλαέ β βΝ
πλκυπσγ βΝ ΰδαΝ βθΝ πλαΰαη κπκέβ βΝ οβφδαευθΝ αθαζτ πθέΝ εκζκυγ έΝ θαζζαΰάΝ ετεζπθΝ
γ ληκελα έαμέΝΚΪγ Νπβΰα ΪεδΝπκυΝπ λδΫξ δΝαζζβζκυξέα- σξκΝφγκλέα δΝΫθ κθα,Ν θυΝ αΝπβΰα ΪεδαΝ
έξπμΝαζζβζκυξέ μ- σξκυμΝγαΝΫξκυθΝησθκΝαηυ λσΝbackground φγκλδ ησέΝΜδαΝαθ έ λα βΝ έξπμΝ
ησλδκΝ σξκΝκλέα αδΝπμΝPCR αλθβ δεάΝεαδΝζαηίΪθ δΝ βθΝ δηάΝίέΝΜδαΝαθ έ λα βΝπκυΝπ λδΫξ δΝησλδκΝ
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σξκΝκλέα αδΝπμΝPCR γ δεάΝεαδΝζαηίΪθ δΝ βθΝ δηάΝ1έΝ δ,ΝκΝυπκζκΰδ ησμΝ βμΝ υΰεΫθ λπ βμΝ κυΝ
σξκυΝ κΝ Ϋδΰηα,Νυπκζκΰέα αδΝαπσΝ κΝεζΪ ηαΝ ζδεσμΝαλδγησμΝηκλέπθΝ σξπθ( δηάΝ1)ήΝκζδεσμΝ

σΰεκμέΝΓδαΝθαΝπλκετο δΝαί ίαδσ β αΝ,ΝπλΫπ δΝθαΝΰέθ δΝζΪγκμΝηΫ λβ βΝάΝθαΝυπΪλξκυθΝπ λδ σ λαΝ
κυΝ θσμΝ ησλδαΝ αΝ πβΰα ΪεδαέΝ υθ πυμ,Ν κδΝ ξθδεΫμΝ dPCR πκυΝ απκφ τΰκυθΝ αυ ΪΝ αΝ ζΪγβ,Ν
ηφαθέακυθΝη ΰαζτ λβΝαελέί δαέ 

 

δεσθα 14μ α δεΫμ αλξΫμ οβφδαεάμ αζυ δ π άμ αθ έ λα βμ πκζυη λΪ βμέ 

Multiplex dPCR: ΛσΰπΝ βμΝ δ δαδ λσ β αμΝ βμΝ dPCR,Ν θαΝ π λδΫξ αδΝ αΝ πβΰα ΪεδαΝ ίΝ άΝ 1Ν ησλδκΝ
σξκμ,Ν έθαδΝ φδε άΝ βΝ multiplex αθΪζυ βΝ έξπμΝ ΫΰθκδαΝ ΰδαΝ αθ αΰπθδ ησΝ άΝ αζζβζ πέ λα βέΝ
ξκθ αμΝεΪγ ΝησλδκΝ Ν δαφκλ δεσΝ δαηΫλδ ηα,Ν ΰΰυΪ αδΝππμΝ θΝγαΝυπΪλι δΝ κΝφαδθση θκΝηβΝ

αθέξθ υ βμΝ πθΝ ηκλέπθΝ σξπθΝπκυΝ ίλέ εκθ αδΝ Ν ηδελάΝ πκ σ β αέΝ Ό αθΝ υπκζκΰέακθ αδΝ πέξΝ βΝ
δαφκλ δεκέΝ σξκδ,Ν βΝ αθαζκΰέαΝ εα αη λά δμΝ κυμΝ πλυ κυήεα αη λά δμΝ κυΝ υ Ϋλκυ,Ν
πδ λΫπκυθΝ βθΝ πλκ Ϋΰΰδ βΝ απκζτ πθΝ αθαζκΰδυθέΝ Μ Ν κηΫθκΝ ππμΝ βΝ dPCR ζαηίΪθ δΝ ξυλαΝ
ηΫξλδΝ ΫζκυμΝ εαδΝ εα σπδθΝ η λΪ αδΝ κΝ φγκλδ ησμ,Ν Ϋξκθ αμΝ ηκθα δεΪΝ ηκλέα- σξκυμΝ Ν εΪγ Ν
δαηΫλδ ηαΝ πδ λΫπ δΝ βθΝ ξλά βΝ εεδθβ υθμΝ δαφκλ δεκτΝ ξλυηα κμΝ φγκλδ ηκτΝ ΰδαΝ βθΝ εΪγ Ν
αζζβζκυξέαΝ εαδΝ αθδξθ υ υθΝ δ έκυΝ ξλυηα κμΝ Ν δαφκλ δεΫμΝ υΰε θ λυ δμΝ εαδΝ δαίΪγηδ βμΝ
φγκλδ ηκτέ 
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φαληκΰΫμΝdPCR: Ν ξθδεάΝηπκλ έΝθαΝ φαληκ έμ 

έΝ θέξθ υ βΝ παθέπθΝαζζβζέπθΝ Ν λκΰ θ έμΝσΰεκυμΝεαδΝΰ θ δεΫμΝα γΫθ δ μ 

έΝΤΰλΫμΝίδκοέ μ 

ΓέΝNIPT 

έΝΓκθδ δαεάΝΫεφλα β,ΝCNVs 

έΝ θΪζυ βΝ έΰηα κμΝ ΝπκζτΝηδελάΝπκ σ β α 

 έΝΠκδκ δεάΝαθΪζυ βΝDNA πλδθΝ βθΝ ξθδεάΝSequencing 

Πζ κθ ε άηα αΝ βμΝη γσ κυΝαπκ ζκτθΝ κΝπκζτΝξαηβζσΝσλδκΝαθέξθ υ βμ,ΝβΝυοβζσ α βΝ υαδ γβ έαΝ
εαδΝ ι δ έε υ βΝ εαδΝ βΝ απσζυ βΝπκ κ δεκπκέβ βέΝΜ δκθ ε άηα αΝαπκ ζκτθΝππμΝ εΪγ Νη ΪζζαιβΝ
απαδ έΝ βθΝ δεάΝ βμΝί ζ δ κπκέβ βΝ βμΝ ξθδεάμ,ΝβΝ υαδ γβ έαΝπ λδκλέα αδΝ ΪθΝυπΪλξ δΝ ζΪξδ βΝ
ησθκΝπκ σ β αΝDNA, βΝεα αθκηάΝPoisson απαδ έΝ βθΝπλκ ε δεάΝαλαέπ βΝ κυΝ Ϋδΰηα κμΝεαδΝ κΝ
υοβζσΝεσ κμέ 

9.SEQUENCING Χ ζζβζκτξδ βΝίΪ πθΨ 

Ναζζβζκτξδ βΝ βμΝ δλΪμΝ πθΝθκυεζ κ δ έπθΝ ΝίδκζκΰδεΪΝ έΰηα αΝ έθαδΝαθαπσ πα κΝεκηηΪ δΝ
θσμΝ υλΫπμΝφΪ ηα κμΝ λ υθβ δευθΝ φαληκΰυθέΝΚα ΪΝ βθΝπ λέκ κΝ πθΝ ζ υ αέπθΝπ θάθ αΝ υθΝ
πκζζκέΝ πδ άηκθ μΝαφκ δυγβεαθΝ βθΝ βηδκυλΰέαΝ ξθδευθΝεαδΝ ξθκζκΰδυθΝΰδαΝθαΝ δ υεκζυθγ έΝβΝ
αζζβζκτξδ βΝDNA εαδΝRNA ηκλέπθέΝ βθΝ δΪλε δαΝαυ ά,Νυπάλι Ν λκηαε δεάΝπλσκ κμ,Νι εδθσθ αμΝ
απσΝ βθΝαζζβζκτξδ βΝηδελυθΝ ηβηΪ πθΝΰ θ δεκτΝυζδεκτΝ βθΝαζζβζκτξδ βΝ εα κηυλέπθΝίΪ πθ,Ν
εαδΝαπσΝ βθΝαθαΰθυλδ βΝ βμΝεπ δεάμΝαζζβζκυξέαμΝ θσμΝησθκΝΰκθδ έκυΝ βθΝΫυλ βΝ κυΝπζάλκυμΝ
ΰκθδ δυηα κμΝ πζβγυλαμΝ κλΰαθδ ηυθέΝ Ν αζζβζκυξέαΝ πθΝ θκυεζ δευθΝ κιΫπθΝ δμΝ
πκζυθκυεζ κ δ δεΫμΝ αζυ έ μΝ π λδΫξ δΝ βθΝ πζβλκφκλέαΝ ΰδαΝ δμΝ εζβλκθκηδεΫμΝ εαδΝ ίδκξβηδεΫμΝ
δ δσ β μΝ βμΝαπάμΝ βΝΰβέΝ πκηΫθπμ,ΝβΝδεαθσ β αΝαθΪζυ βμΝζ π κη λ δαεΪΝ Ϋ κδπθΝαζζβζκυξδπ΄θΝ
απκ ζ έΝ πδ αε δεάΝαθΪΰεβΝ βΝίδκζκΰδεάΝΫλ υθαέΝΟδΝWatson εαδΝCrick αθΫζυ αθΝ βθΝ λδ δΪ α βΝ
κηάΝ κυΝDNA κΝ1ληγ,Νξλβ δηκπκδυθ αμΝελυ αζζκΰλαφδεΪΝ κηΫθαΝ πθΝFranklin εαδΝWilkins, 

κΝ κπκέκΝ βηδκτλΰβ Ν ΫθαΝ θκβ δεσΝ πζαέ δκΝ αθαφκλδεΪΝ η Ν βθΝ αθ δΰλαφάΝ κυΝ DNA εαδΝ βθΝ
επ δεκπκέβ βΝ πλπ δθυθΝ απσΝ αυ σέΝ Παλ’Ν σζαΝ αυ Ϊ,Ν βΝ δεαθσ β αΝ αζζβζσυξδ βμΝ κυΝ DNA θΝ
αεκζκτγβ ΝΰδαΝη ΰΪζκΝξλκθδεσΝ δΪ βηαέΝΟδΝ λα βΰδεΫμΝπκυΝπλκ παγκτ αθΝθαΝ υηπ λΪθκυθΝ
βθΝαζζβζκυξέαΝ πθΝπλπ δθδευθΝαζυ έ πθ,Ν θΝΫίλδ εαθΝ φαληκΰάΝ αΝθκυεζ δεΪ κιΫαμΝ αΝησλδαΝ

DNA ΫδθαδΝπκζτΝηδελσ λαΝεαδΝαπκ ζκτθ αδΝαπσΝζδΰσ λ μΝΝ δαφκλ δεΫμΝυπκηκθΪ μΝ(A,T,G,C) , 

αλε ΪΝ σηκδ μΝ η αιτΝ κυμ,Ν εαγδ σθ αμΝ τ εκζβΝ βΝ δΪελδ βέΝ δ,Ν πλκΫευο Ν βΝ αθΪΰεβΝ ΰδαΝ
ξ δα ησΝ θΫπθΝ αε δευθέΝΟδΝ αλξδεΫμΝ πλκ πΪγ δ μΝ πδε θ λυγβεαθΝ βθΝ αζζβζκτξδ βΝ πθΝ πδκΝ
τεκζαΝ δαγΫ δηπθΝπζβγυ ηυθΝRNA δ υθ,ΝσππμΝ κΝλδίκ πηδεσΝάΝη αφκλδεσΝRNA ίαε βλέπθΝ
εαγυμΝ εαδΝ κΝ ΰκθδ έπηαΝ κυΝ ίαε βλδκφΪΰκυΝ η Ν ηκθσεζπθκΝ RNA. ΣαΝ πζ κθ ε άηα αΝ βμΝ
πλκ Ϋΰΰδ βμΝαυ άμΝά αθΝβΝπαλαΰπΰάΝη ΰΪζκυΝαλδγηκτΝίαε βλέπθήίαε βλδκφΪΰπθΝ ΝεαζζδΫλΰ δα,Ν
βΝΫζζ δοβΝ υηπζβλπηα δεκτΝεζυθκυΝεαγδ σθ αμΝ κΝησλδκΝζδΰσ λκΝπκζτπζκεκΝεαδΝηΫΰ γκμΝ κυΝ
RNA πκυΝά αθΝ αφυμΝηδελσ λκΝ κυΝΰκθδ δυηα κμΝ πθΝ υεαλυπ δευθέΝ πδπλκ γΫ πμ,Ν αΝΫθαυηαΝ
RNA μΝπκυΝ έξαθΝ βθΝ υθα σ β αΝεκπάμΝ κυΝRNA Ν υΰε ελδηΫθ μΝπ λδκξΫμΝά αθΝά βΝΰθπ ΪΝ
εαδΝ δαγΫ δηαέΝΠαλΪΝ αΝπζ κθ ε άηα α,ΝβΝπλσκ κμΝπαλΫη θ Ναλΰά,ΝζσΰπΝ κυΝΰ ΰκθσ κμΝππμΝκδΝ
υπΪλξκυ μΝ ξθδεΫμΝπλκ λξση θ μΝαπσΝ βθΝαθαζυ δεάΝξβη έα,Νηπκλκτ αθΝθαΝυπκζκΰέ κυθΝ βθΝ
αθαζκΰέαήπ λδ ε δεσ β αΝθκυεζ κ δ έπθΝσηπμ ΝεαηέαΝπ λέπ π βΝ βθΝ δλΪέΝΠαλΪΝ δμΝ υ εκζέ μΝ
σηπμ,Ν υθ υΪακθ αμΝ δμΝ ξθδεΫμΝ αυ ΫμΝ Ν η Ν βθΝ πδζ ε δεάΝ π ι λΰα έαΝ λδίκθκυεζ α υθΝ ΰδαΝ βθΝ
παλαΰπΰάΝ ηβηΪ πθΝ RNA, κΝ Ϋ κμΝ 1λθη,Ν κΝ R.Holley εαδΝ κδΝ υθ λΰΪ μΝ κυ,Ν εα Ϊφ λαθΝ θαΝ
απκ αφβθέ κυθΝ βθΝ πλυ βΝ αζζβζκυξέαΝ θκυεζ δεκτΝ κιΫκμέΝ αθΝ βΝ αζζβζκυξέαΝ tRNA κυΝ
S.Cerevisiae πκυΝεπ δεκπκδκτ Ν κΝαηδθκιτΝ ζαθέθβέΝΣαυ σξλκθα,ΝκΝF.Sanger εαδΝκδΝ υθ λΰΪ μΝ
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κυ,Ν βηδκτλΰβ αθΝ ηδαΝ ξ δεάΝ ξθδεάΝ αθέξθ υ βμΝ λα δκ βηα ηΫθπθΝ εκηηΫθπθΝ απσΝ
λδίκθκυεζ Ϊ μΝ ηβηΪ πθΝ εα σπδθΝ δ δΪ α βμΝ εζα ηα κπκέβ βμ,Ν βΝ κπκέαΝ πΫ λ ο Ν κυμΝ
λ υθβ ΫμΝ θαΝ αυιά κυθΝ κθΝ σΰεκΝ βμΝ ιαη θάμΝ πζβλκφκλδυθ,Ν πλκ γΫ κθ αμΝ rRNA εαδΝ tRNA 

αζζβζκυξέ μέΝ  Μ Ν βΝ ξλά βΝ βμΝ ξθδεάμΝ αυ άμ,Ν κΝW.Fiers εα Ϊφ λ Ν θαΝ αθαεαζτο δΝ βθΝ πλυ βΝ
κζκεζβλπηΫθβΝ αζζβζκυξέα-ΰκθέ δκΝ πκυΝ επ δεκπκδ έΝ πλπ θβ κΝ 1λιβ,Ν εαδΝ ά αθΝ βΝ πλπ θβ 

Ϋζυ λκΝ κυΝίαε βλδκφΪΰκυΝMS2. ΣκΝΫ κμΝ1λιθ,ΝΫΰδθ ΝεαδΝβΝπζάλβμΝαζζβζκτξδ βΝ κυΝΰκθδ δυηα κμΝ
κυΝφΪΰκυέΝ ε έθβΝ βΝξλκθδεάΝ δΰηάΝκδΝ λ υθβ ΫμΝΪλξδ αθΝθαΝπλκ αλησακυθΝ δμΝη γσ κυμΝΰδαΝθαΝ
πδ τξκυθΝ βθΝ αζζβζκτξδ βΝ DNA, ππφ ζκτη θκδΝ απσΝ βθΝ πλσ φα βΝ σ Ν απκησθπ βΝ
ίαε βλδκφΪΰπθΝ η Ν DNA ΰκθδ έπηα,Ν κδΝ κπκέκδΝ απκ ζκτ αθΝ βθΝ δ αθδεάΝ πβΰάΝ ΰδαΝ βθΝ
κεδηάή φαληκΰάΝ θΫπθΝ π δλαηα δευθΝ πλπ κεσζζπθέΝ Παλα βλυθ αμΝ σ δΝ κΝ φΪΰκμΝ ζΝ κυΝ
θ λκίαε βλέκυΝ Ϋδξ Ν υθ ε δεΪΝ Ϊελα(η’Ν overhanging), κδΝWu εαδΝKaiser, ξλβ δηκπκέβ αθΝDNA 

πκζυη λΪ βΝΰδαΝθαΝπλκ Ϋ κυθΝλα δ θ λΰΪΝθκυεζ κ έ δα,ΝΫθαΝεΪγ ΝφκλΪΝεαδΝυπκζκΰέακθ αμΝ βθΝ
θ πηΪ π βέΝ θΝ Ϊλΰβ Ν πκζτΝ θαΝ ΰ θδε υ έΝ βΝ αλξάΝ ηΫ πΝ βμΝ ξλά βμΝ κζδΰδθκυεζ κ δ έπθΝ πμΝ
εεδθβ υθΝ βμΝDNA πκζυη λΪ βμέΝ Ν θ πηΪ π βΝ πθΝλα δ θ λΰυθΝθκυεζ κ δ έπθΝηπκλσυ ΝθαΝ
ξλβ δηκπκδβγ έΝ ΰδαΝ βθΝ απκ αφάθδ βΝ βμΝ δλΪμΝ θκυεζ κ δ έπθΝπαθ κτΝ εαδΝ σξδΝ ησθκΝ δμΝ Ϊελ μΝ
κυΝΰ θυηα κμΝίαε βλδκφΪΰπθέΝΌηπμ,ΝβΝαθΪζυ βΝ βμΝ δλΪμΝπ λδκλδασ αθΝ ΝηδελΪΝ ηάηα αΝDNA 

εαδΝ αεσηβΝπ λδ ζΪηίαθ Ν αλε ΫμΝ ξθδεΫμΝ αθαζυ δεάμΝ ξβη έαμΝ εαδΝ εζα ηα κπκέβ βμέΝ Ν πση θβΝ
πλαε δεάΝ αζζαΰάΝ πκυΝ έξ Ν κίαλσΝ αθ έε υπκ,Ν ά αθΝ βΝ εα Ϊλΰβ βΝ βμΝ 2D 

εζα ηα κπκέβ βμ(βζ ε λκφσλβ βΝεαδΝ ξλπηα κΰλαφέα)Νη  βθΝξλά βΝησθκΝ βμΝβζ ε λκφσλβ βμΝ
ΝΰΫζβΝπκζυαελυζαηδ έκυΝΰδαΝ κΝ δαξπλδ ησΝ ηβηΪ πθΝθκυεζ κ δ έπθΝ δαφκλ δεκτΝη ΰΫγκυμέΝ Ν

ΰΫζβΝ αυ άΝ πλκ Ϋφ λ Ν πκζτΝ η ΰαζτ λβΝ υθα σ β αΝ δεαθσ β αΝ αθΪζυ βμέΝ Ν πλσκ κμΝ αυ άΝ
αθ δπλκ ππ τ αδΝ Ν υκΝεαδΝεζα δεΪΝπζ σθΝπλπ σεκζζαΝ αΝηΫ αΝ βμΝ εα έαμΝ κυΝ1λιί,Ν κΝ
Plus and Minus πθΝSanger/Coulson εαδΝ βθΝ ξθδεάΝξβηδεάμΝεκπάμΝ πθΝMaxam/Gilbert. H plus and 

minus ξθδεάΝ ξλβ δηκπκδκτ Ν DNA πκζυη λΪ βΝ ΰδαΝ βθΝ τθγ βΝ ηΫ πΝ εεδθβ ά,Ν
θ πηα υθκθ αμΝ λα δκ βηα ηΫθαΝ θκυεζ κ έ δα,Ν πλδθΝ πλΪι δΝ αθ δ λΪ δμΝ υ λ τκθ πμΝ
πκζυη λδ ηκτμΝηδαΝplus αθ έ λα β,Ν βθΝκπσδαΝησθκΝΫθαΝ τπκμΝθκυεζ κ έ δκυΝ έθαδΝπαλυθΝεαδΝΫ δΝ
σζαΝ αΝ ηάηα αΝΫξκυθΝ κΝ υΰε ελδηΫθκΝθκυεζ κ έ δκΝ κΝ ΫζκμΝ κυμΝεαδΝηδαΝminus αθ έ λα β,Ν βθΝ
κπκέαΝυπΪλξκυθΝ αΝυπσζκδπαΝ λέαΝθκυεζ κ έ δαΝεΪγ ΝφκλΪΝεαδΝπλΪΰ δΝαζζβζκυξέ μΝπκυΝ αηα κτθΝ
πΪθ κ ΝπλδθΝ βθΝ θ πηΪ π βΝ κυΝ Ϊλ κυΝ θκυεζ κ δ έκυέΝΠλαΰηα κπκδυθ αμΝ βζ ε λκφσλβ βΝ
Ν πκζυαελυζαηέ δκ, έθαδΝ φδε σμΝ κΝ υπκζκΰδ ησμΝ βμΝ αζζβζκυξέαμέΝ Χλβ δηκπκδυθ αμΝ βθΝ

πλκ Ϋΰΰδ βΝαυ ά,ΝκΝSanger εαδΝκδΝ υθ λΰΪ μΝ κυ,Ναζζβζκτξδ αθΝ κΝπλυ κΝDNA ΰΫθπηα,Ναυ σΝ κυΝ
ίαε βλδκφΪΰκυΝ φX174. Ν Ϋυ λβΝ ξθδεάμΝ παλκυ έαα Ν βηαθ δεΫμΝ δαφκλΫμέΝ θ έΝ βμΝ ξλά βμΝ
πκζυη λΪ βμ,Ν κΝλα δκ βηα ηΫθκΝDNA π ι λΰΪα αδΝη ΝξβηδεΫμΝκυ έ μΝπκυΝπλκεαζκτθΝγλΪυ βΝ
Ν υΰε ελδηΫθ μΝίΪ δμέΝΚα σπδθΝ βμΝβζ ε λκφσλβ βμ,Ν κΝηάεκμΝ πθΝ υΰε ελδηΫθπθΝ ηβηΪ πθΝ

εαδΝ πκηΫθπμΝβΝγΫ βΝ υΰε ελδηΫθπθΝθκυεζ κ δ έπθ,Νΰέθ αδΝΰθπ άέΝ Ν ξθδεάΝαυ άΝΫΰδθ Ν υλτ α αΝ
απκ ε άΝ εαδΝ γ πλ έ αδΝ πλκΪΰΰ ζκμΝ βμΝ αζζβζκτξδ βμΝ πλυ βμΝ ΰ θδΪμ(First-gen).(Heather et al, 

2015) 
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δεσθα 1ημ ξβηα δεά αθαπαλΪ α β βμ plus and minus ξθδεάμ πθ Sanger/Coulson. 

 

δεσθα 1θμ ξβηα δεά αθαπαλΪ α β βμ ξθδεάμ Chemical cleavage πθ Maxam/Gilbert. 
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Ν η ΰΪζβΝ πλσκ κμ,Ν πκυΝ Ϊζζαι Ν βθΝ πκλ έαΝ βμΝ αζζβζκτξδ βμ,Ν άλγ Ν κΝ 1λιι,Ν η Ν βθΝ ξθδεάΝ
ληα δ ηκτΝαζυ έ αμ(ΝάΝ δ Ϋκιυ)Ν κυΝSanger. Ν ξθδεάΝαυ άΝξλβ δηκπκδ έΝ ξβηδεΪΝαθΪζκΰαΝ βμΝ
πθΝ κιυλδίκθκυεζ κ δ έπθ,ΝπκυΝ έθαδΝηκθκη λάΝ κυΝDNA. ΣαΝ δ Ϋκιυθκυεζ κ έ δα(ddNTPs) θΝ
δαγΫ κυθΝ βθΝ γ’-OH κηΪ αΝπκυΝαπαδ έ αδΝ ΰδαΝ βθΝ πΫε α βΝ πθΝDNA αζυ έ πθ,Ν υθ πυμΝ θΝ
ηπκλκτθΝ θαΝ βηδκυλΰά κυθΝ ησΝη Ν βθΝη’Νφπ φκλδεάΝκηΪ αΝ κυΝ πκηΫθκυΝ θκυεζ κ δ έκυέΝ Ν
ΪθαηδιβΝ λα δκ βηα ηΫθπθΝ ddNTPs Ν ηδαΝ αθ έ λα βΝ πδηάευθ βμΝ DNA, Ν ΫθαΝ εζΪ ηαΝ βμΝ
υΰεΫθ λπ βμΝdNTPs, Ϋξ δΝπμΝαπκ Ϋζ ηαΝ βθΝ βηδκυλΰέαΝαζυ έ πθΝDNA δαφκλ δευθΝη ΰ γυθ,Ν

αφκτΝ αΝddNTPs πλκ Ϋθκθ αδΝ υξαέαΝεαγυμΝ ε έθ αδΝκΝεζυθκμ,Ν αηα υθ αμΝ βθΝ πδηάευθ βΝ
σ αθΝ υθ γκτθέΝ Πλαΰηα κπκδυθ αμΝ Ϋ λ δμΝ παλΪζζβζ μΝ αθ δ λΪ δμ,Ν η Ν βθΝ εαγ ηέαΝ θαΝ
π λδΫξ δΝ ησθκΝ ΫθαΝ υΰε ελδηΫθκΝ ddNTP, αεκζκυγκτη θ μ απσΝ βζ ε λκφσλβ βΝ Ν Ϋ λ δμΝ
ΰλαηηΫμΝΰΫζβμΝΝπκζυαελυζαηδ έκυ,Ν έθαδΝ φδε άΝβΝαθΪζυ βΝ βμΝαζζβζκυξέαμέ  θυΝβΝ ξθδεάΝαυ άΝ
έξ Ν βθΝέ δαΝαλξάΝη Ν δμΝυπσζκδπ μ(παλαΰπΰάΝσζπθΝ πθΝπδγαθυθΝαζζβζκυξδυθΝεαδΝ άηαθ βΝ κυΝ
ζ υ αέκυΝθκυεζ κ δ έκυ),ΝβΝαελέί δα,ΝβΝ υλπ έαΝεαδΝβΝ υεκζέαΝξλά βμΝκ άΰβ αθΝ βθΝηΫγκ κΝθαΝ

ΰέθ δΝ πδκΝ υλτ λαΝ ξλβ δηκπκδκτη θβΝ λα βΰδεάΝ αζζβζκτξδ βμέΝ θαμΝ βηαθ δεσμΝ αλδγησμΝ
ί ζ δυ πθΝ βη δυγβεαθΝ αΝ αεσζκυγαΝ ξλσθδαΝ πέΝ βμΝ Sanger αζζβζκτξδ βμέ Ν ξλά βΝ
λα δκ άηαθ βμΝαθ δεα α Ϊγβε ΝαπσΝ αΝφγκλδκξλυηα αΝεαδΝβΝαθέξθ υ βΝί ζ δυγβε ΝξΪλβΝ βθΝ
ξλά βΝβζ ε λκφσλβ βμΝ λδξκ δ υθέΝΟδΝ τκΝαυ ΫμΝπλκ γάε μ,Ν υθΫίαζαθΝ βθΝαθΪπ υιβΝ α δαεΪΝ
αυιαθση θβμΝ αυ κηα κπκέβ βμΝ ηβξαθβηΪ πθΝ αζζβζκτξδ βμΝ εαδΝ θκηκ ζ δαεΪΝ βθΝ ηπκλδεάΝ
δαγ δησ β αΝ βμΝ πλυ βμΝ κ δΪμΝ κδπθΝ ηβξαθβηΪ πθέΝ ΣαΝ ηβξαθάηα αΝ πλυ βμΝ ΰ θδΪμΝ
ηπκλσυ αθΝ θαΝ παλΪικυθΝ αθαΰθυ δμ(reads) π λέπκυΝ 1kb Ν ηάεκμέΝ ΓδαΝ βθΝ αθΪζυ βΝ
η ΰαζτ λπθΝ ηβηΪ πθ,Ν κδΝ λ υθβ ΫμΝ ξλβ δηκπκέβ αθΝ βθΝ ξθδεάΝ shotgun, σπκυΝ
υπ λεαζυπ ση θαΝ ηάηα αΝ DNA εζπθκπκδκτθ αδΝ εαδΝ αζζβζκυξσθ αδΝ ι ξπλδ ΪΝ εαδΝ Ϋπ δ αΝ
θυθκθ αδΝ Ν ηδαΝ ηαελδΪΝ υθ ξάΝ αζυ έ α(contig) in silico. Ν αθΪπ υιβΝ πθΝ δαφσλπθΝ ξθδευθΝ

PCR εαδΝ κυΝαθα υθ υα ηκτΝDNA, ίκάγβ αθΝ βΝΰ θπηδεάΝ παθΪ α βΝπλκ φΫλκθ αμΝ αΝηΫ αΝ
ΰδαΝ βθΝ βηδκυλΰέαΝυοβζυθΝ υΰε θ λυ πθΝ«εαγαλκτ»ΝDNA. ζ δυ δμΝυπάλιαθΝεαδΝ δαΝηΫ πΝ
ηβΝ ηφαθυθΝ υγΫπμΝκ υθέΝΓδαΝπαλΪ δΰηα,Ν κΝ ηάηαΝKlenow βμΝDNA πκζυη λΪ βμΝ βμΝE.Coli, 

πκυΝπαλΪΰ αδΝεα σπδθΝπΫοβμΝπλπ α υθΝ κυΝαλξδεκτΝ θατηκυΝεαδΝ λ έΝ βθΝη’ΝπλκμΝγ’Ν λΪ βΝ
ιπθκυεζ Ϊ βμ,Ν έξ Ν αλξδεΪΝ ξλβ δηκπκδβγ έΝ βθΝ αζζβζκτξδ βΝ ζσΰπΝ βμΝ δεαθσ β ΪμΝ κυΝ θαΝ
πλκ γΫ δΝ ddNTPs απκ κ δεΪέΝ Όηπμ,Ν αΝ π λδ σ λαΝ αζζβζκυξβηΫθαΝ ΰκθδ δυηα αΝ εαδΝ α 

λΰαζΫδαΝ ΰ θ δεκτΝ ξ δλδ ηκτ,Ν Ϋ π αθΝ βΝ υθα σ β αΝ θαΝ βηδκυλΰβγκτθΝ πκζυη λΪ μΝ η Ν
η ΰαζτ λβΝ απσ κ βέΝ Ν σ λαΝ ηβξαθάηα αΝ αζζβζκτξδ βμ,Ν πΫ λ οαθΝ βθΝ αθΪζυ βΝ ξδζδΪ πθΝ
δΰηΪ πθΝ αυ σξλκθα,Ν πδ αΰξτθκθ αμΝ κδκυ κ λσππμΝ κΝHuman Genome Project. 

 

δεσθα 1ιμ Η ηΫγκ κμ αζζβζκτξδ βμ δ σιυ-θκυεζ κ δ έπθ κυ Sanger. 
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ζζβζκτξδ βΝ τ λβμ- πση θβμΝ ΰ θδΪμ(Second-gen or Next-gen): υΰξλσθπμΝ η Ν βθΝ αθΪπ υιβΝ
η ΰΪζβμΝεζέηαεαμΝ βμΝ δ Ϋκιυ-αζζβζκτξδ βμ,ΝηδαΝΪζζβΝ ξθδεάΝαθΫευο ,Ν βηα κ υθ αμΝ βθΝΫθαλιβΝ
βμΝ πση θβμΝΰ θδΪμέΝ υ άΝβΝηΫγκ κμΝ δΫφ λ Ν κΝΰ ΰκθσμΝσ δΝ θΝ υηπΫλαδθ Ν βθΝγΫ βή δλΪΝ πθΝ
θκυεζ κ δ έπθΝ η Ν βθΝ ξλά βΝ λα δκ βηα ηΫθπθΝ άΝ φγκλδκξλπηα δ ηΫθπθΝ ddNTPs εαδΝ βΝ ξλά βΝ
βζ ε λκφσλβ βμέΝ θ ’Ν αυ κτ,Ν κδΝ Ϋλ υθ μΝ ξλβ δηκπκέβ αθΝ ηδαΝ πλσ φα βΝ ηΫγκ κΝ
φπ ατΰ δαμ(luminescent) ΰδαΝ βΝ ηΫ λβ βΝ τθγ βμΝ πυλκφπ φκλδεκτμΝ αυ σΝ υηίαέθ δΝ η Ν βθΝ
λΪ βΝ τκΝ θατηπθ,Ν βμΝATP κυζφυλυζΪ βμΝπκυΝη α λΫπ δΝ κΝπυλκφπ φκλδεσΝ ΝATP εαδΝ βμΝ
Λκυ δφ λΪ βμΝπκυΝ Ϋξ δΝπμΝυπσ λπηαΝ κΝATP ΰδαΝ βθΝπαλαΰπΰάΝφπ σμέΝ ΝπαλαΰπΰάΝφπ σμΝ
έθαδΝ αθΪζκΰβΝ βμΝ παλαΰπΰάμΝ πυλκφπ φκλδεκτέΝ Ν πλκ Ϋΰΰδ βΝ αυ άΝ ΰδαΝ θαΝ υπκζκΰέ δΝ βθΝ
αζβζκυξέα,Ν η λΪ δΝ βθΝ παλαΰπΰάΝ πυλκφπ φκλδεκτΝ εαγυμΝ εΪγ Ν θκυεζ σ έ δκΝ πλκ έγ αδΝ κΝ
τ βηαΝ κΝκπκέκΝ κΝ έΰηαΝDNA (template) έθαδΝ λ πηΫθκέΝ ιέα δΝθαΝ βη δπγ έΝππμΝπαλΪΝ δμΝ
δαφκλΫμΝ κυμ,Ν βΝ Sanger εαδΝ βΝ Pyrosequencing, έθαδΝ SBS(sequencing by synthesis) ξθδεΫμ, 
βζα άΝαζζβζκτξδ βμΝηΫ πΝ τθγ βμΝαφκτΝεαδΝκδΝ τκΝαπαδ συθΝ βθΝξλά βΝDNA πκζυη λΪ βμέ 

 

δεσθα 1κμ Η ία δεά αλξά ζ δ κυλΰέαμ αζζβζκτξδ βμ πυλκφπ φκλδεκτ(Pyrosequencing).  

ΝPyrosequencing, βΝκπκέαΝ φαλησ βε ΝαπσΝ κθΝπλπ κπσλκΝP.Nyren εαδΝ κυμΝ υθ λΰΪ μΝ κυ,Ν
έξ  ΫθαθΝαλδγησΝξαλαε βλδ δευθΝπκυΝγ πλάγβεαθΝ υ λΰ δεΪμΝηπκλ έΝθαΝπλαΰηα κπκδβγ έΝ έξπμΝ
βθΝξλά βΝ π ι λΰα ηΫθπθΝθκυεζ κ δ έπθΝη ΝαπζΪΝdNTPs εαδΝπαλα βλ έ αδΝ Νπλαΰηα δεσΝξλσθκΝ
έξπμΝ βθΝ αθΪΰεβΝ βζ ε λκφκλά πθέΝ Ν Μ Ϋπ δ αΝ ί ζ δυ δμ,Ν π λδζαηίΪθκυθΝ βθΝ ξλά βΝ
παλαηαΰθβ δευθΝ beads ΰδαΝ βθΝ πλσ βΝ DNA εαδΝ βθΝ θαυηα δεάΝ απκ δΪ αιβΝ ηβΝ
θ πηα πηΫθπθΝdNTPs  ΰδαΝ βθΝαπκφυΰάΝπζτ πθΝπκυΝαπαδ κτθΝη ΰΪζκΝξλκθδεσΝ δΪ βηαέΝ Ν
η ΰαζτ λβΝ υ εκζέαΝ βμΝπλκ Ϋΰΰδ βμΝ έθαδΝβΝαπκ αφάθδ βΝπσ αΝέ δαΝθκυεζ κ έ δαΝίλέ εκθ αδΝ Ν
δλΪΝ βθΝ έ δαΝ π λδκξάμΝ βΝ Ϋθ α βΝ κυΝ φπ σμΝ πκυΝ επΫηπ αδΝ αθ δ κδξ έΝ κΝ ηΫΰ γκμΝ κυΝ

κηκπκζυη λκτμ,Ν σηπμΝ παλΪΰ αδΝ γσλυίκμΝ εα σπδθΝ ζ-ηΝ έ δπθΝ θκυεζ κ δ έπθέΝ Ν ξθδεάΝ
εα κξυλυγβε Ναλΰσ λαΝ βθΝζηζΝSciences, ηδαΝ αδλ έαΝίδκ ξθκζκΰέαμ,ΝβΝκπκέαΝη Ν βΝ δλΪΝ βμΝ
αΰκλΪ βε Ν απσΝ βθΝ Roche. ΣαΝ ηβξαθάηα αΝ βμΝ ζηζ,Ν πΫ λ οαθΝ βθΝ ηααδεάΝ εαδΝ παλΪζζβζβΝ
αζζβζκτξδ β,Ν αυιΪθκθ αμΝ βθΝ πκ σ β αΝ DNA πκυΝ ηπκλκτ Ν θαΝ αζζβζκυξβγ έΝ Ν ηέαΝ
πλκ πΪγ δα(run). δίζδκγάε μΝ DNA αλξδεΪΝ πλκ Ϋθκθ αδΝ Ν beads ηΫ πΝ αζζβζκυξδυθ-

αθ απ σλπθΝ εαδΝ η ΪΝ υπσε δθ αδΝ Ν water in oil emulsion PCR(emPCR),Ν η Ν σξκΝ Ν εΪγ Ν



Τεχνο ογία αι Διάγνωση 

 

 

51 

δαηΫλδ ηαΝθαΝυπΪλξ δΝΫθαΝησλδκΝDNA ΝΫθαΝbead, κΝκπκέκΝ θδ ξτ αδΝ βΝ δεάΝ κυΝ αΰσθαέΝΣαΝ
τηπζκεαΝ DNA-bead ι πζΫθκθ αδΝ Ν πζαεέ δκΝ η Ν σΰεκΝ αθ έ λα βμΝ 1pl, πκυΝ ξπλΪ δΝ ησθκΝ ΫθαΝ
τηπζκεκΝ αθΪΝ δαηΫλδ ηαέΝ Ν Pyrosequencing ζαηίΪθ δΝ ξυλαΝ εαγυμΝ πλκ έγ θ αδΝ ΫθαυηαΝ εαδΝ

dNTPs, εαδΝ βΝ απ ζ υγΫλπ βΝ πυλκφπ φκλδεκτΝ η λΪ αδΝ ηΫ πΝ αδ γβ άλαΝ εΪ πΝ απσΝ αΝ
πβΰα Ϊεδαέ υ σΝ κΝ τ βηα,Νηπκλκτ ΝθαΝ υ δΝαθαΰθυ δμΝζίί-500 bp ΰδαΝεΪγ ΝΫθαΝαπσΝ αΝ
πβΰα ΪεδαέΝ ΝπαλΪζζβζβΝαυ άΝαζζβζκτξδ β,Νατιβ Ν βθΝαπσ κ βΝ λαηα δεΪ,Ν πδ λΫπκθ αμΝΰδαΝ
πλυ βΝφκλΪΝ βθΝπζάλβΝαζζβζκτξδ βΝΰδαΝπλυ βΝφκλΪΝ κυΝαθγλππέθκυΝΰκθδ δυηα κμέ,Ν κΝκπκέκΝ θΝ
πλκε δηΫθπΝ Ϊθβε Ν κΝ J.Watson, πκζτΝπδκΝ ΰλάΰκλαΝ εαδΝ κδεκθκηδεΪΝ απσΝ σ δΝ βΝπλκ πΪγ δαΝ κυΝ
πδξ δλβηα έαΝ C.Venter πυΝ ξλβ δηκπκέβ Ν βθΝ ηΫγκ κΝ Sanger. Ν αλξάΝ βμΝ πλαΰηα κπκέβ βμΝ
λΪ δπθΝαλδγηυθΝπαλΪζζβζβμΝαζζβζκτξδ βμ,Ν φδε υθΝζσΰπΝπλκσ κυΝ βΝηδελκ-εα α ε τβΝεαδΝ
βθΝαπ δεσθδ βΝυοβζάμΝαθΪζυ βμ,Νξαλαε άλδ Ν βθΝαζζβζκτξδ βΝ Ϋυ λβμΝΰ θδΪμέ 

εκζκτγπμΝ βμΝ πδ υξέαμΝ βμΝ αζζβζκτξδ βμΝ πυλκφπ φκλδεκτ,Ν Ϊζζ μΝ ξθδεΫμΝ αθΫευοαθέΝ Ν
βηαθ δεσ λβΝ ι’Ναυ υθΝά αθΝβΝηΫγκ κμΝSolexa, βΝκπσδαΝαΰκλΪ βε Ναλΰσ λαΝαπσΝ βθΝIllumina. 

θ έΝ βμΝ ξλά βμΝ bead-based emPCR, αΝ ησλδαΝDNA πλκ Ϋθκθ αδΝ Ν αθ Ϊπ κλ μ,Ν δΫλξκθ αδΝ
ηΫ πΝλκάμΝαπσΝ υηπζβλπηα δεΪΝ θκυεζ κ έ δαέΝ εκζκυγ έΝ ηδαΝPCR λ άμΝφΪ βμΝπαλΪΰκθ αδΝ
ΰ δ κθδεΪΝ clusters εζυθπθΝ ΰδαΝ εΪγ Ν αλξδεσΝDNA. Ν δα δεα έαΝ κθκηΪ βε Ν bridge-amplification, 

εαγυμΝ αΝαθ δΰλαφση θαΝDNA πλΫπ δΝθαΝ«ζυΰέ κυθ»ΝπλδθΝθαΝ έθαδΝ ΝγΫ βΝθαΝπκζυη λδ κτθέΝ Ν
αυ άΝ εαγ’αυ άΝ αζζβζκτξδ βΝ παλαηΫθ δΝ SBS, η Ν βΝ ξλά βΝ φγκλδασθ πθΝ dNTPs εα βΰκλέαμΝ
reversible-terminator, αΝκπκέαΝεα σπδθΝ θ πηΪ π άμΝ κυμΝ θΝηπκλκτθΝθαΝπλκ γκτθΝη ΝΪζζαΝ
θκυεζ κ έ δα,Ν φσ κθΝ βθΝ βθΝγΫ βΝ γ’-OH υπΪλξ δΝ κΝφυκλδσξλπηα,Νκπσ ΝπλΫπ δΝπλυ αΝ θαΝ
αφαδλ γ έΝ εαδΝ η ΪΝ θαΝ υθ ξδ έΝ κΝ πκζυηΫλδ ησμέΣαΝ δ δεΪΝ αυ ΪΝ dNTPs εαδΝ βΝ πκζυη λΪ βΝ
εα υγτθκθ αδΝπλκμΝ αΝηκθσεζπθαΝDNA αΝclusters αθΪΝετεζκυμέΝ ΝεΪγ Νετεζκ,ΝβΝ αυ σ β αΝ κυΝ
θκυεζ κ δ έκυΝ πκυΝ θ πηα υθ αδ,Ν υπκζκΰέα αδΝ η Ν βΝ δΫΰ λ βΝ κυΝ φγκλδκξλυηα κμ,Ν πλδθΝ βθΝ
θαυηδεάΝαπκηΪελυθ άΝ κυΝεαδΝ υθΫξδ βμΝ κυΝπκζυη λδ ηκτέ 

 

δεσθα 1λμ λξά ζ δ κυλΰέαμ ξθκζκΰέαμ Solexa. 
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λε ΫμΝαεσηβΝ αδλ έ μΝαζζβζκτξδ βμ,ΝβΝεΪγ ηέαΝη Ν βθΝ δεάΝ βμΝη γκ κζκΰέα,Ν ηφαθέ βεαθ(εαδΝ
θέκ Ν ιαφαθέ βεαθ)Ν κΝπλκ εάθδκ,Ν πβλΪακθ αμΝ βθΝαΰκλΪΝ Νη ΰΪζκΝίαγησΝεαδΝπαλΫξκθ αμΝ
κδξ έαΝ ξ δεΪΝη Ν βθΝ φδε σ β αΝάΝηβΝεΪπκδπθΝ υΰε ελδηΫθπθΝπ δλαηΪ πθέΝ αΝπλυ αΝξλσθδαΝ

βμΝ αζζβζκτξδ βμΝ Ϋυ λβμΝ ΰ θδΪμΝ ά αθΝ βΝ SOLiD(sequencing by oligonucleotide ligation and 

detection)Ν βμΝ αδλ έαμΝApplied Biosystems, βΝκπκέαΝαλΰσ λαΝ υΰξπθ τγβε Νη Ν βθΝ Invitrogen, 

βηδκυλΰυθ αμΝ βθΝ Life Technologies. ΌππμΝ αθαφΫλ δΝ εαδΝ κΝ σθκηΪΝ βμ,Ν βΝ αζζβζκτξδ βΝ θΝ
υηίαέθ δΝ ηΫ πΝ τθγ βμΝ αζζΪΝ ηΫ πΝ τθ βμ(ligation),Ν η Ν βΝ ξλά βΝDNA ζδΰΪ βμ,Ν ξ έακθ αμΝ

πΪθπΝ δμΝαλξΫμΝπκυΝεαγδ λυγβεαθΝαπσΝ βθΝopen-source polony κυΝG.Church. θυΝβΝSOLiD θΝ
ηπκλκτ Ν θαΝ παλΪι δΝ αθαΰθυ δμΝ κυΝ ηάεκυμΝ βμΝ Solexa, παλΫη δθ Ν αθ αΰπθδ δεάΝ ζσΰπΝ
ξαηβζκτΝ εσ κυμΝ αθΪΝ ίΪ βέΝ ΜδαΝ ΪζζβΝ ξθδεάΝ πκυΝ ξλβ δηκπκέβ Ν SBL(sequencing by 

ligation),ά αθΝβΝηΫγκ κμΝDNA Nanoballs βμΝ αδλ έαμΝComplete Genomics,ΝσπκυΝκδΝαζζβζκυξέ μΝ
αθαε υθ αδΝ ηΫ πΝ τθ βμΝ εεδθβ ά(probe) σηπμΝ βΝ βηδκυλΰέαΝ εζπθδευθΝ πζβγυ ηυθΝ ά αθΝ
πλπ κπκλδαεάμΝ θΝ ξλβ δηκπκδκτθ αδΝ beads άΝ bridge amplification, κδΝ θδ ξυηΫθ μΝ αζζβζκυξέ μΝ
ξβηα έακυθΝ nanoballs,ευεζδεΫμΝ κηΫμΝ η Ν αΝ ηάηα αΝ DNA θαΝ δαξπλέακθ αδΝ ησθκΝ απσΝ δμΝ

αζζβζκυξέ μΝαθ απ σλπθέΝΟδΝ κηΫμΝαυ ΫμΝ λ υθκθ αδΝ Νπζαεέ δκΝπλκμΝαζζβζκτξδ βέ 

 

δεσθα βίμ Λ δ κυλΰέα SOLiD. 

 



Τεχνο ογία αι Διάγνωση 

 

 

53 

 

δεσθαΝβ1μΝ δαφκλ δεΫμΝπλκ ΰΰέ δμΝαζζβζκτξδ βμΝσ κθΝαφκλΪΝ κΝεκηηΪ δΝ βμΝ θέ ξυ βμέΝ κ 

,emulsion PCR η  ξλά β beads.  κ B, ξθκζκΰέα nanoballs εαδ κ C, bridge 

amplification.(Anderson M.W and Schrijver I., 2010, Next Generation DNA Sequencing and the 

Future of Genomic Medicine) 

Ν ζ υ αέαΝαιδκ βηΫδπ βΝ ξθδεάΝ βμΝ Ϋυ λβμΝΰ θδΪμ,Ν βηδκυλΰάγβε ΝαπσΝ κθΝJ.Rothburg αφσ κυΝ
Ϋφυΰ Ν απσΝ βθΝ ζηζ Sciences. Ν ξθδεάΝ Ion torrent, εα πξυλπηΫθβΝ η Ϋπ δ αΝ απσΝ βθΝ Life 

Technologies, έθαδΝ βΝ πλυ βΝ ξθδεάΝ πκυΝ θΝ ξλβ δηκπκδ έΝ φγκλδ ησΝ άΝ φπ ατΰ δα,Ν αθάε δΝ
υθ πυμΝ βθΝ post-light πκξάέΝ Μ Ν λσπκΝ παλσηκδκΝ βμΝ αζζβζκτξδ βμΝ πυλκφπ φκλδεκτ,Ν αΝ

beads π λδΫξκυθΝ πζβγυ ηκτμΝDNA ηβηΪ πθΝ πλκ λξση θαΝ απσΝ emPCR, πλκ έγ θ αδΝ Ν ΫθαΝ
picowell πζαεέ δκ,Ν ΫθαΝ θκυεζ κ έ δκΝ βΝ φκλΪΝ αυιΪθ δΝ κΝ πκζυη λδ ησμΝ εαδΝ βΝ αζζβζκυξέαΝ
υπκζκΰέα αδΝη Ν βθΝαπ ζ υγΫλπ βΝπλπ κθέπθ(H+ δσθ πθ)Ν εαδΝ παεσζκυγβμΝαζζαΰάμΝ κυΝpH.  

ξθδεά Ϋΰδθ  φδε ά ηΫ π ξλά βμ βμ CMOS(complementary metal-oxide technology) πκυΝ
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ξλβ δηκπκδ έ αδΝ βθΝ βηδκυλΰέαΝ ηδελκ π ι λΰα υθέΝ πδ λΫπ δΝ βθΝ Ϊξδ βΝ αζζβζκτξδ β,Ν σηπμΝ
ηφαθέα δΝ κΝέ δκΝπλσίζβηαΝη Ν βθΝζηζΝσ αθΝ υθαθ ΪΝκηκπκζυη λάέ 

 

δεσθα ββμ Η ία δεά αλξά ζ δ κυλΰέαμ βμ Ion torrent αζζβζκτξδ βμέ 

Ν υξθΪΝ απκεαζκτη θβΝ ΰ θπηδεάΝ παθΪ α β,Ν κ βΰκτη θβΝ θΝ πκζζκέμΝ απσΝ δμΝ λαηα δεΫμΝ
αζζαΰΫμΝ βΝ ξθκζκΰέαΝ βμΝ αζζβζκτξδ βμ,Ν Ϊζζαι Ν κΝ εσ κμΝ εαδΝ βθΝ υεκζέαΝ αθΪζυ βμέΝ ΟδΝ
δεαθσ β μΝ πθΝηβξαθβηΪ πθΝαζζβζκτξδ βμΝαυιΪθκθ αδΝη Νη ΰαζτ λκΝίαγησΝαπσΝσ δΝπλκίζΫπ δΝκΝ
θσηκμΝ κυΝMoore ΰδαΝ κυμΝ π ι λΰα ΫμΝυπκζκΰδ υθμΝβΝπκζυπζκεσ β αΝ κυΝ δπ,Νυπκζκΰδαση θβΝ
πμΝ αλδγησμΝ ηδελκ π ι λΰα υθΝ αθΪΝ εσ κμΝ ηκθΪ κμ,Ν δπζα δΪα αδΝ εΪγ Ν τκΝ ξλσθδαΝ ΫθπΝ κδΝ
δεαθσ β μΝαζζβζκτξδ βμΝ δπζα δΪακ αθΝεΪγ ΝηΝηάθ μΝη αιτΝβίίζ-βί1ίέΝΟδΝ έαφκλ μΝ ξθκζκΰέ μΝ
δαφΫλκυθΝ βΝ ξβηδεάΝ κυμΝ πλκ Ϋΰΰδ β,Ν βθΝ δεαθσ β αΝ εαδΝ βθΝ ι δ έε υ β,Ν παλΫξκθ αμΝ ηδαΝ
δ ξυλάΝ λΰαζ δκγάεβΝ κυμΝ λ υθβ ΫμΝ ΰδαΝ κΝ ξ δα ησΝ π δλαηΪ πθέ Ϊ δΝ α δ δευθ,Ν βΝ
ξθκζκΰέαΝSolexa Illumina έθαδΝβΝπδκΝπ υξβηΫθβ,Ν αΝσλδαΝ κυΝηκθκππζέκυΝεαδΝ βμΝαπκ έ αδΝ κΝ

η ΰαζτ λκΝη λέ δκΝ πδ υξέαμΝ πθΝ ξθδευθΝ τ λβμΝΰ θδΪμέ(Buermans et al, 2014) (Grada, 2013) 

(Metzker, 2010) 

τΰελδ βΝ υ βηΪ πθμΝΟδΝ ξθδεΫμΝαζζβζκτξδ βμΝ Ϋυ λβμΝΰ θδΪμ,Νπλκ φΫλκυθΝπδκΝκδεκθκηδεάΝεαδΝ
αελδίΫ λβΝ πλκ Ϋΰΰδ β,Ν υΰελδ δεΪΝ η Ν βθΝ Sanger αζζβζκτξδ βέΝ ΜδελΪΝ ΰκθδ δυηα αΝ ηπκλκτθΝ
πζΫκθΝ θαΝ αζζβζκυξβγκτθΝ Ν ηέαΝ ηΫλαέΝ Ν υοβζάμΝ απσ κ βμΝ αζζβζκτξδ βΝ κυΝ αθγλππέθκυΝ
ΰκθδ δυηα κμ, κ βΰΫδΝ βθΝ αθαεΪζυοβΝ πθΝ ΰκθδ έπθΝ εαδΝ πθΝ λυγηδ δευθΝ π λδκξυθΝ πκυΝ
ηπζΫεκθ αδΝ δμΝ εΪ κ Ν α γΫθ δ μέΝ Ν RNA Seq πλκ φΫλ δΝ πζβλκφκλέ μΝ Ν σζκΝ κΝ
λαθ ελέπ κηαΝ θσμΝ έΰηα κμΝ ΝηέαΝησθκΝαθΪζυ β,Νπλκ φΫλκθ αμΝηδαΝδ ξυλάΝ θαζζαε δεάΝ βΝ
ξλά βΝηδελκ υ κδξδυθΝΰδαΝ βΝη ζΫ β Ϋεφλα βμΝΰκθδ έπθέΝΣαΝ υ άηα αΝ τ λβμΝΰ θδΪμΝπαλΪΝ κΝ
ΰ ΰκθσμΝσ δΝ έθαδΝπδκΝκδεκθκηδεΪΝαπσΝ αΝ υ άηα αΝπλυ βμΝΰ θδΪμ,ΝπαλαηΫθκυθΝ ιαδλ δεΪΝαελδίΪΝ
ΰδαΝ αΝ π λδ σ λαΝ λΰα άλδαέΝ ΟδΝ πζα φσλη μΝ NGS ηπκλ έΝ θαΝ κδξέακυθΝ π λδ σ λαΝ απσΝ
10ίέίίί€ΝεαδΝ κΝεσ κμΝεΪγ Ναθ έ λα βμΝθαΝυπ λίαέθ δΝ αΝ1ίίί€έΝ ΝΠ λδκξΫμΝκηκπκζυη λυθΝ θΝ
αζζβζκυξσθ αδΝ Νκλδ ηΫθ μΝπζα φσλη μΝ π ΪΝεαδΝκδΝηδελΫμΝαθαΰθυ δμΝηπκλ έΝθαΝκ βΰά κυθΝ
ΝζΪγβέΝ ΝαθΪζυ βΝ κηΫθπθΝαπαδ ΫδΝξλσθκΝεαδΝ ι δ δε υηΫθβΝΰθυ βΝίδκπζβλκφκλδεάμΝΰδαΝ βΝ

ζάοβΝαελδίκτμΝπζβλκφκλέαμέ(Kircher, 2010) 
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ζζβζκτξδ βΝ λέ βμΝΰ θδΪμ(Third-gen): ΤπΪλξ δΝηδαΝαΫθαβΝ υαά β βΝ ξ δεΪΝη Ν αΝξαλαε βλδ δεΪΝ
πκυΝ δαξπλέακυθΝ δμΝ ΰ θδΫμΝ βμΝ ξθκζκΰέαμΝ αζζβζκτξδ βμ,Ν δ δεσ λαΝ Ν ΰδαΝ βθΝ η Ϊία βΝ απσΝ
υ άηα αΝ τ λβμΝ Ναυ ΪΝ βμΝ λέ βμέΝΠκζζκέΝ υηφπθκτθΝΝππμΝβΝαζζβζσυξδ βΝ θσμΝηκθα δεκτΝ

ηκλέκυ(SMS-single molecule sequencing), βΝ αζζβζκτξδ βΝ Ν πλαΰηα δεσΝ ξλσθκ(real time) εαδΝ
απζΫμΝαπκεζέ δμΝαπσΝ αΝηβξαθάηα αΝ βμΝπλκβΰκτη θβμΝ ξθκζκΰέαμ,Ν γαΝπλΫπ δΝ θαΝαπκ ζκτθ 

ξαλαε βλδ δεΪΝ βμΝ λέ βμΝΰ θδΪμέΝ κΝπαλσθ,Νγ πλκτθ αδΝ ξθκζκΰέ μΝ λέ βμΝΰ θδΪμΝσ μΝηπκλκτθΝ
θαΝαζζβζκυξέ κυθΝη ηκθπηΫθαΝησλδαΝ έξπμΝ βθΝαθΪΰεβΝ θέ ξυ βμΝηΫ πΝPCR. 

Νπλυ βΝSMS ξθκζκΰέα,Ναθαπ τξγβε Ν λΰα βλδαεΪΝαπσΝ κθΝS.Quake,ΝΫΰδθ Ν δαγΫ δηβΝαπσΝ βθ 

Helicos Biosciences, εαδΝζ δ κτλΰβ ΝπαλσηκδαΝ βμΝIllumina, έξπμΝίΫίαδαΝ βθΝbridge amplification. 

ΣαΝ έΰηα αΝDNA λ υθκθ αδΝ Ν πέπ βΝ πδφΪθ δαΝ εαδΝ βΝ υθΫξ δαΝ εα αζζάζπμΝφγκλέακθ αΝ
reversible terminators dNTPs,απκεαζκτη θαΝvirtual( δεκθδεΪ),Νπλκ έγ θ αδΝηδαΝίΪ βΝεΪγ ΝφκλΪ,Ν
εα αΰλΪφ αδΝκΝφγκλδ ησμ,Ναπκεσπ κθ αδΝεαδΝαεκζδκυγ έΝ κΝ πση θκΝdNTP εέκέεέΝ θυΝβΝηΫγκ κμΝ
έθαδΝαλΰά,ΝαελδίάΝεαδΝπαλΪΰ δΝηδελΫμΝαθαΰθυ δμ,Νά αθΝβΝπλυ βΝπκυΝ πΫ λ ο Ν βθΝαζζβζκτξδ βΝ

DNA ηβΝ θδ ξυηΫθκυ,Ν απκφ τΰκθ αμΝ Ϋ δΝ δμΝ παγκΰΫθ δ μΝ βμΝ PCR. Ν αδλ έαΝ Helicos 

ξλ πεσπβ Ν κΝβί1βΝεαδΝΪζζ μΝ αδλ έ μΝάλγαθΝ κΝπλκ εάθδκΝ βμΝ ξθκζκΰέαμΝ λέ βμΝΰ θδΪμέ 

 

δεσθα βγμ Ο λσπκμ ζ δ κυλΰέαμ βμ ξθκζκΰέαμ Helicos. 

ΣβθΝ δΰηβΝπκυΝΰλΪφκθ αδΝαυ ΫμΝκδΝ ζΫι δμ,Ν βΝ υλτ λαΝξλβ δηκπκδκτη θβΝ ξθκζκΰέαΝ βμΝ ΰ θδΪμΝ
αυ άμ,Ν έθαδΝ βΝ SMRT(single molecule real time)Ν βμΝ Pacific Biosciences. Κα ΪΝ βΝ δΪλε δαΝ βμΝ
η γσ κυ,ΝκΝπκζυη λδ ησμΝ κυΝDNA πλκετπ δΝ Ν υ κδξέ μΝεα α ε υα ηΫθπθΝθαθκ κηυθΝπκυΝ
κθκηΪακθ αδΝZMW(zero mode waveguides),ΝκδΝκπκέ μΝ πέΝ βμΝκυ έαμΝ έθαδΝηδελκ εκπδεΫμΝκπΫμΝ Ν
ΫθαΝη αζζδεσΝφδζηΝπκυΝεαζτπ δΝ δμΝ υ κδξέ μέΝΟδΝZMWs εη αζζ τκθ αδΝ δμΝδ δσ β μΝ κυΝφπ σμΝ
σ αθΝ αυ σΝ δΫλξ αδΝ Ν δαηΫ λκυμΝ ηδελσ λ μΝ απσΝ κΝ ηάεκμΝ ετηα σμΝ κυΝ (ζ),Ν η Ν υθΫπ δαΝ κθΝ
φπ δ ησΝησθκΝ πθΝπΪ πθΝ πθΝπβΰα δυθέΝ υ σΝ πδ λΫπ δΝ βθΝκπ δεκπκέβ βΝ κυΝφγκλδ ηκτΝ θσμΝ
η ηκθπηΫθκυΝηκλέκυΝ κΝίΪγκμΝ θσμΝZMW, ζσΰπΝ βμΝπκζτΝ υΰε ελδηΫθβμΝ αυθβμΝπκυΝβΝαε έθαΝ
ζΫδα λΝπλκεαζ έΝ δΫΰ λ βΝ πθΝφγκλδκξλπηΪ πθέΝ ΝDNA πκζυη λΪ βΝίλέ ε αδΝ λ πηΫθβΝ κΝ
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ίΪγκμΝ κυΝ δαη λέ ηα κμέΝΟ αθΝ πλκ έγ αδΝ βΝDNA ίδίζδκγάεβΝ θ δαφΫλκθ κμΝ εαδΝ αΝ dNTPs, βΝ
πδηάευθ βΝ βμΝ αζυ έ αμΝ εα ΪΝ ΫθαΝ ησθκΝ θκυεζ κ έ δκΝ βΝ φκλΪ,Ν ηπκλ έΝ θαΝ παλα βλβγ έΝ Ν
πλαΰηα δεσΝξλσθκΝηΫ πΝ βμΝπλσ βμΝφγκλδασθ πθΝθκυεζ κ δ έπθέΝΚα σπδθΝ αΝφγκλδκξλυηα αΝ
απκεσπ κθ αδ,Νπλκεαζσθ αμΝζάιβΝ κυΝ άηα κμΝΰδαΝ βΝγΫ βΝαυ άέΝ Ν Ν δα δεα έαΝαυ άΝηπκλ έΝ θαΝ
αζζβζκυξέ δΝ Ν πκζτΝ ηδελσΝ ξλκθδεσΝ δΪ βηαέΝ υΰελδ δεΪΝ πζ κθ ε άηα αΝ βμΝ ξθκζκΰέαμ 

απκ ζκτθΝ βΝ παλαεκζσυγβ βΝ βμΝ εδθβ δεάμΝ Ν πλαΰηα δεσΝ ξλσθκΝ εα ΪΝ βθΝ πλκ γάεβΝ
θκυεζ κ δ έπθΝ απσΝ βθΝ πκζυη λΪ β,Ν θ κπέακθ αμΝ υξσθ αΝ φΪζηα αΝ εαδΝ βΝ δεαθσ β αΝ
αθαΰθυ πθΝπκζτΝη ΰΪζκυΝηάεκυμ,Νπ λέπκυΝ1ίΝkb. 

 

δεσθα β4μ Η ξθδεά SMRT. 

πμΝ βΝ πδκΝ υπκ ξση θβΝ π λδκξάΝ Ϋλ υθαμΝ βμΝ λέ βμΝ ΰ θδΪμ,Ν έθαδΝ βΝ αζζβζκτξδ βΝ
θαθκπσλκυ(nanopore sequencing) πκυΝ απκ ζ έΝ παλαεζΪ δΝ θσμΝ η ΰαζτ λκυΝ π έκυΝ πκυΝ
π λδζαηίΪθ δΝ βθΝ ξλά βΝ θαθκπσλπθΝ ΰδαΝ βθΝ αθέξθ υ βΝ εαδΝ βθΝ πκ κ δεκπκέβ βΝ εΪγ Ν ζκΰάμΝ
ίδκζκΰδεκτΝεαδΝξβηδεκτΝηκλέκυέΝ Νπλκκπ δεάΝ βμΝαζζβζκτξδ βμΝθαθκπσλκυΝαθαφΫλγβε ΝΰδαΝπλυ βΝ
φκλΪΝ πλδθΝ αεσηβΝ βθΝ ΫθαλιβΝ βμΝ ξθκζκΰέαμΝ τ λβμΝ ΰ θδΪμ,Ν σ αθΝ λ υθβ ΫμΝ απΫ διαθΝ σ δΝ
απΫ διαθΝ σ δΝ ηκθσεζπθαΝ ηάηα αΝ RNA άΝ DNA, ηπκλκτ αθΝ θαΝ κ βΰβγκτθΝ ηΫ πΝ βμΝ
δπζκ κδίΪ αμΝ ζδπδ έπθΝ η Ν βθΝ ίκάγ δαΝ δκθ δευθΝ δατζπθΝ α-αδηκζυ έθβμΝ εαδΝ βΝ ξλά βΝ
βζ ε λκφσλβ βμέΝ Ν δΫζ υ β ηΫ πΝ κυΝ δΪυζκυ,ΝηπζκεΪλ δΝ βΝλκάΝδσθ πθ,Νη δυθκθ αμΝ κΝφκλ έκΝ
ΰδαΝΫθαΝ υΰε ελδηΫθκΝξλκθδεσΝ δΪ βηα, κΝκπκέκΝ έθαδΝαθαζκΰδεσΝ κυΝθκυεζ δεκτΝκιΫκμέΝΤπΪλξ δΝ
ίΫίαδαΝ εαδΝ κδΝ πδγαθσ β αΝ βηδκυλΰέαμΝ ηβΝ ίδκζκΰδευθΝ θαθκπσλπθΝ η Ν σξκΝ βθΝ αζζβζσυξδ βΝ
έεζπθπθΝ ηβηΪ πθΝDNA. Ν αδλ έαΝONT(Oxford Nanopore Technologies),Νσθ αμΝβΝπλυ βΝπκυΝ
βηδκτλΰβ Ναζζβζκυξβ ΫμΝθαθκπσλπθ,ΝπλκεΪζ Ν θγκυ δα ησΝη Ν αΝηβξαθάηα αΝGridION εαδΝ

MinION, εΝ πθΝκπκέπθΝβΝ τ λβΝ έθαδΝηδαΝηδελά,Νη ΰΫγκυμΝεδθβ κτΝ βζ φυθκυΝUSB υ ε υά,ΝβΝ
κπκέαΝ σγβε Ν Ν ζδεκτμΝξλά μΝΰδαΝ κεδηάΝπλυδηβμΝπλσ ία βμ(early access)Ν κΝβί1ζέ ΠαλΪΝ
κΝΰ ΰκθσμΝσ δΝπκδκ δεΪΝ αΝαπκ ζΫ ηα αΝ θΝ έθαδΝδεαθκπκδβ δεΪΝαεσηβ,ΝκδΝπλκ κεέ μΝη ζζκθ δεΪΝ
έθαδΝ πκζτΝ η ΰΪζ μΝ ,Ν ΰδαΝ βθΝ αθΪπ υιβΝ Ϋ κδπθΝ ηβξαθβηΪ πθΝ πκυΝ ηπκλκτθΝ θαΝ παλΪικυθΝ
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ιαδλ δεΪΝ ηαελδΫμΝ αθαΰθυ δμΝ έξπμΝ εαηέαΝ θέ ξυ β,Ν η Ν υοβζσ α βΝ αξτ β αΝ εαδΝ βηαθ δεΪΝ
ηδελσ λκΝ εσ κμέΝ βΝ κδΝ υ ε υΫμΝ MinION ξλβ δηκπκδκτθ αδΝ ΰδαΝ βθΝ βηδκυλΰέαΝ αζζβζκυξδυθΝ
αθαφκλΪμΝ ίαε βλδαεκτΝ ΰκθδ δυηα κμΝ εαδΝ κξ υηΫθπθΝ αηπζδεκθέπθ,Ν σππμΝ πέ βμΝ εαδΝ πμΝ
υπκίσβγβ βΝ βθΝ ξθκζκΰέαΝSolexa, υθ υΪακθ αμΝ Ϋ δΝ δμΝ ιαδλ δεΪΝ ηαελδΫμΝ αθαΰθυ δμΝ βμΝ
ξθκζκΰέαμΝθαθκπσλπθΝη Ν βθΝαελέί δαΝεαδΝ κΝίΪγκμΝαθΪζυ βμΝ βμΝ ξθκζκΰέαμΝ Ϋυ λβμΝΰ θδΪμέΝ

ΟδΝ υ ε υΫμΝ αυ ΫμΝ ηπκλκτθΝ θαΝ ξλβ δηκπκδβγκτθΝ εαδΝ κΝ π έκ,Ν σππμΝ απΫ διαθΝ κδΝ
J.Quick/N.Loman πλσ φα α,Ν αζζβζκυξυθ αμΝ κΝ ΰκθδ έπηαΝ κυΝ δκτΝ ηπσζαΝ βΝ ΓκυδθΫα,Ν τκΝ
ηΫλ μΝεα σπδθΝ βμΝ υζζκΰάμΝ πθΝ δΰηΪ πθέΝΛαηίΪθκθ αμΝυπ’σοδθΝ αΝπαλαπΪθπ,ΝκδΝαζζβζκυξέ μΝ
θαθκπσλπθΝγαΝηπκλσυ αθΝ υθβ δεΪΝθαΝφΫλκυθΝ παθΪ α βΝσξδΝησθκ βθΝπκ σ β αΝεαδΝπκδσ β αΝ
πζβλκφκλδυθΝπκυΝ υζζΫΰκθ αδ,ΝαζζΪΝεαδΝαπσΝπκδσθ,ΝπκυΝεαδΝπσ ΝηπκλκτθΝθαΝ υζζ ξγκτθέ 

 

δεσθα βημ α δεά αλξά ξθκζκΰέαμ θαθκπσλπθ αζζβζκτξδ βμέ 

Κα βΰκλέ μΝ αζζβζκτξδ βμ: Ν αζζβζκτξδ βΝ κζσεζβλκυΝ κυΝ ΰκθδ δυηα κμ(WGS whole genome 

sequencing) παλΪΝ κΝ πκζτΝ υοβζσΝ εσ κμ,Ν Ϋξ δΝ πμΝ πζ κθΫε βηαΝ βθΝ πζάλβΝ αθΪζυ βΝ πκυΝ
π λδζαηίΪθ δΝ βθΝαθαΰθυλδ βΝη αζζΪι πθΝεαδΝ Νλυγηδ δεΫμΝπ λδκξΫμΝεαδΝπλσ ία βΝ ΝσζκΝ κΝ
ΫυλκμΝ ΰ θ θ δευθΝ δε υθέΝ Ν αζζβζκτξδ βΝ κυΝ ιυηα κμ(WES whole exome sequencing) 

πλκ φΫλ δΝ βθΝ υοβζάΝ εΪζυοβΝ πθΝ πδζ ΰηΫθπθΝ π λδκξυθΝ εαδΝ ηδελσ λκΝ εσ κμ,Ν σηπμΝ θΝ
π λδΫξ δΝ πζβλκφκλέ μΝ ΰδαΝ η αζζΪι δμΝ λυγηδ δευθΝ π λδκξυθ,Ν ίλέ ε δΝ ησθκΝ υΰε ελδηΫθκυμΝ
ΰ θ δεκτμΝ έε μΝ εαδΝ απαέ δΝ ηπζκυ δ ησΝ θέκ έΝ Ν αζζβζκτξδ βΝRNA(RNA seq) πδ λΫπ δ βθΝ
αθΪζυ βΝ δαφκλυθΝΫεφλα βμ,ΝΝ βΝη έπ βΝπκζυπζκεσ β αμΝη ΰΪζπθΝΰκθδ δπηΪ πθΝ έξπμΝπλ΄ λβΝ
ΰθυ βΝ πθΝΰκθδ έπθ,ΝσηπμΝη αζζΪι δμΝ Νλυγηδ δεΫμΝπ λδκξΫμΝάΝΰκθέ δαΝπκυΝ θΝ εφλΪακθ αδ,Ν
θΝαθδξθ τκθ αδΝεαδΝκδΝΰ θ δεκέΝ Ϋδε μΝ έθαδΝκλα κέΝησθκΝ ΪθΝ εφλΪακθ αδέ 
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10. NIPT (NON INVASIVE PRENATAL TESTING) 

ΟΝΰ θ δεσμΝΫζ ΰξκμΝ κυΝ ηίλτκυΝεαδΝβΝ δΪΰθπ βΝαθ υπζκ δ έαμΝηΫξλδΝπλσ φα αΝαπαδ κτ Ν βθΝ
ξλά βΝ π ηία δευθΝ δα δεα δυθΝ δΰηα κζβοέαμ,Ν πκυΝ ΰευηκθκτθΝ ΫθαΝ ηδελσΝ αζζΪΝ βηαθ δεσΝ
πκ κ σΝ απκίκζυθέΝ ΣκΝ Ϋ κμΝ 1λλιΝ αθαεαζτφγβε Ν ΰδαΝ πλυ βΝ φκλΪΝ βΝ τπαλιβΝ cffDNA(cell free 

fetus, ζΫυγ λκΝ ηίλυδεσ)Ν βΝ ευεζκφκλέαΝ βμΝ ηβ ΫλαμέΝ Ν πλκΫζ υ βΝ κυΝ θ κπέα αδΝ κθΝ
πζαεκτθ αΝ εαδΝ ηπκλ έΝ θαΝ αθδξθ υγ έΝ απσΝ κΝπλυ κΝ λέηβθκΝπ λέπκυΝ εαδΝ η ΪέΝ ΣκΝηβ λδεσΝ αέηαΝ
έθαδΝΫ δ,ΝηδαΝαιδσπδ βΝπβΰάΝζάοβμΝ Ϋδΰηα κμΝΰδαΝπλκΰ θ δεσΝΫζ ΰξκέΝΌηπμΝ κΝcffDNA ίλέ ε αδΝ
Ν υθτπαλιβΝ η Ν ηδαΝ η ΰαζτ λβΝ πκ σ β αΝ cfmDNA(cell free maternal) εαδΝ κδΝ τΰξλκθ μ- σ Ν

η γκ κζκΰέ μΝ θΝ πΫ λ παθ in vitro κθΝ πζάλβΝ δαξπλδ ησΝ η αιτΝ κυμέΝ ΛαηίΪθκθ αμΝ αυ ΪΝ
υπσοδθ,Ν κδΝ πλυ μΝ φαληκΰΫμΝ πδε θ λυγβεαθΝ βθΝ αθέξθ υ βΝ άΝ ηβ,Ν ηίλυδευθΝ αζζβζκυξδυθΝ
πα λδεάμΝπλκΫζ υ βμΝπκυΝ θΝυπΪλξκυθΝΝ βΝηβ Ϋλα,ΝσππμΝαζζβζκυξέ μΝ κυΝY ξλπηκ υηα κμΝ
δμΝ ΰευηκ τθ μΝαλ θδεκτΝ ηίλτκυΝάΝRhesusD(RhD)  αζζβζκυξέ μΝ Νΰυθαέε μΝπκυΝ έθαδΝRhD-

αλθβ δεΫμέΝΠδκΝπλσ φα α,ΝβΝξλά βΝDNA αζζβζκτξδ βμΝ πΫ λ ο Ν βθΝπκζτΝαελδίάΝπκ κ δεκπκέβ βΝ
πθΝ DNA γλαυ ηΪ πθΝ εαδΝ υθ πυμΝ βθΝ αθέξθ υ βΝ π λέ δαμΝ υζδεκτΝ ζσΰπΝ λδ πηδυθέΝ Ν
αθέξθ υ βΝπζΫκθΝ πθΝ λδ πηδυθΝ κΝηβ λδεσΝαέηαΝΰέθ αδΝη Ν υθ πάΝεαδΝαελδίάΝ λσπκέ 

Ν τλ βΝ κυΝ τπκυΝRhD ηΫ πΝcffDNA απσΝ κΝηβ λδεσΝαέηα,Νξλβ δηκπκδ έ αδΝη ΪΝ κΝβίίίΝΰδαΝ βθΝ
εαγκ άΰβ βήΫζ ΰξκΝ δμΝ ΰευηκ τθ μΝ RhD-αλθβ δευθΝ ΰυθαδευθΝ πκυΝ ευκφκλκτθΝ RhD-γ δεσΝ
Ϋηίλυκ,Ν ηδαμΝ εα Ϊ α βμΝ πκυΝ πλκεαζ έΝ αδηκζυ δεάΝ α γΫθ δαΝ ηίλτκυΝ εαδΝ θ κΰθκτ(HDFN: 

haemolytic disease of fetus or newborn).  Ν κλδ ηΫθ μΝ ξυλ μ,Ν σππμΝ κΝ θπηΫθκΝ α έζ δκ,Ν βΝ
ξλά βΝ cffDNA Ϋξ δΝ αθ δεα α ά δΝ βθΝ αηθδκεΫθ β β,Ν σ κθΝ αφκλΪΝ πΪθ αΝ βθΝ τλ βΝ κηΪ αμΝ
αέηα κμΝεαδΝ κυΝRhD. υ σΝ έθαδΝ ιαδλ δεΪΝ βηαθ δεσ,Νΰδα έΝ ΪθΝ κΝΫηίλυκΝ έθαδΝRhD-γ δεσΝ ζδεΪ,Ν
βΝ δΪ λβ βΝγαΝφΫλ δΝ αΝαθ δ υηα αΝ βμΝηβ ΫλαμΝ ΝΪη βΝ παφάΝη Ν κΝΫηίλυκ,Νη α λΫπκθ αμΝηδαΝ
άπδαΝ εα Ϊ α βΝ Ν πκζτΝ κίαλάέΝ Ν Ϋυλ βΝ εαδΝ ΪζζπθΝ κηΪ πθΝ αέηα κμΝ σππμΝKell, C, c εαδΝ Ν
ΫξκυθΝαθαφ λγ έέΝ πέ βμ,Ν ΪθΝ κΝΫηίλυκΝ έθαδΝαλ θδεσ,ΝβΝξλά βΝcffDNA κυΝαέηα κμΝ βμΝηβ Ϋλαμ,Ν
ίκβγΪ δΝ βθΝ αθαΰθυλδ βΝ αζζβζκυξδυθΝ κυΝ Y ξλπηκ υηα κμΝ σππμΝDYS14 εαδΝ SRY. ΠκζζΫμΝ
Ϋλ υθ μΝ ΫξκυθΝ Ϋδι δΝ βθΝ υοβζάΝ αελέί δαΝ βμΝ η γσ κυΝ cffDNA βθΝ απκ αφάθδ βΝ φτζκυ,Ν
υθ πδεκυλκτη θβΝαπσΝ βθΝ θέ ξυ βΝ βμΝ real-time PCR.  Ναλε ΫμΝξυλ μ,Ν ξλβ δηκπκδ έ αδΝ ΰδαΝ
βθΝ τλ βΝ κυΝφτζκυΝ Νΰυθαέε μΝ πθΝκπκέπθΝ κΝΫηίλυκΝ δα λΫξ δΝεέθ υθκΝX-linked δα αλαξάμ,Ν
σπκυΝ βΝ ΫΰεαδλβΝ αθαΰθυλδ βΝ αλ θδεκτΝ ηίλτκυ,Ν κ βΰ έΝ αθαΰεαέαΝ βΝ ξλά βΝ π ηία δευθΝ
δαΰθπ δευθΝ ι Ϊ πθΝ ΰδαΝ θαΝ ίλ γ έΝ ΪθΝ κΝ ξλπησ πηαΝη Ν βΝ δα αλαξάΝ Ϋξ δΝ εζβλκθκηβγ έέΝ
ΪθΝ κΝ ΫηίλυκΝ έθαδΝ γβτεκ,Ν θΝ απαδ Ϋδ αδΝ π λαδ ΫλπΝ π ηία δεσμΝ Ϋζ ΰξκμέΝ  Ν ΰευηκ τθ μΝ η Ν

εέθ υθκΝX-linked δα αλαξάμ,ΝβΝξλά βΝNIPT η δυθ δΝ βθΝαθΪΰεβΝΰδαΝξλά βΝ π ηία δευθΝ ξθδευθΝ
ΫπμΝ εαδΝ ηίΣέΝ ΜδαΝ πλσΰθπ βΝ πκυΝ ία έα αδΝ βθΝ PCR κυΝ cffDNA, ηπκλ έΝ πέ βμΝ θαΝ
ξλβ δηκπκδβγ έΝ δμΝ ΰευηκ τθ μΝ η Ν εέθ υθκΝ ηφΪθδ βμΝ CAH(congenital adrenal hyperplasia), 

σπκυΝ βΝ ξκλάΰβ βΝ γ λαπ έαμΝ Ν αλξδεσΝ Ϊ δκΝ ηπκλ έΝ θαΝ η δυ δΝ κΝ ίαγησΝ αζζαΰάμΝ πθΝ
ιπ λδευθΝ ΰ θθβ δευθΝ κλΰΪθπθέΝ πκλα δεΫμΝ δαΰθυ δμΝ ηκθκΰκθδ δαευθΝ δα αλαξυθΝ ΫξκυθΝ
αθαφ λγ έΝ Ν ηΫ πΝ βμΝ αθέξθ υ βμΝ κυΝ πα λδεκτΝ αζζβζέκυΝ απσΝ πα ΫλαΝ η Ν πδελα άΝ αυ κ πηδεάΝ
εα Ϊ α β,Ν σππμΝ βΝ θσ κμΝ κυΝ Huntington. Ν αξκθ λκπζα έαΝ εαδΝ βΝ γαθα βφσλκμΝ υ πζα έα,Ν
ηπκλκτθΝ πέ βμΝθαΝαθδξθ υγκτθΝ ΝΫηίλυκΝπκυΝ ηφαθέα δΝde novo ίλαξΫαΝΪελαΝεα ΪΝ βθΝ δΪλε δαΝ
πλυ κυΝ λδηάθκυέΝ Ν ξλά βΝ βμΝ NIPT ΰδαΝ βθΝ αθέξθ υ βΝ ηκθκΰκθδ δαευθΝ
θκ βηΪ πθ( υηπ λδζαηίαθκηΫθπθΝεαδΝX-linked) Ϋΰδθ Ν φδε άΝη Ν βθΝαθΪπ υιβΝ βμΝdPCR, βΝκπκέαΝ
Ϋξ δΝ βΝ υθα σ β αΝαθέξθ υ βμΝηδελυθΝ δαφκλυθΝαθΪη αΝ αΝ πέπ αΝη αζζαΰηΫθπθΝεαδΝαΰλέκυ-

τπκυΝ αζζβζέπθΝ Ν ΰκθέ δαΝ πκυΝ πλκεαζκτθΝ α γΫθ δ μέΝ Μ Ν αυ σΝ κθΝ λσπκ,Ν κΝ ΰκθσ υπκμΝ κυΝ
ηίλτκυΝηπκλ έΝθαΝίλ γ έΝηβΝ π ηία δεΪέΝΜδαΝ θαζζαε δεάΝπλκ Ϋΰΰδ β,Νπ λδζαηίΪθ δΝ βθΝξλά βΝ
ηααδεάμΝαζζβζσυξδ βμΝπ λδκξυθΝπκυΝ ηπζΫεκθ αδΝ Νηκθκΰκθδ δαεΪΝθκ άηα αέ( Royal College of 

Obstetricians and Gynaecologists, 2014).  

ΣκΝ 1λλλΝ απκ Ϋδξγβε Ν ππμΝ κδΝ ΰευηκ τθ μΝ η Ν ΫηίλυαΝ πκυΝ ηφΪθδααθΝ λδ πηέαΝ β1,Ν έξαθΝ
υοβζσ λ μΝ απσζυ μΝ υΰε θ λυ δμΝ cffDNA κΝ ηβ λδεσΝ πζΪ ηαήκλσΝ εαδΝ Ϋε κ Ν ΫθαμΝ η ΰΪζκμΝ
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αλδγησμΝη γσ πθΝΫξκυθΝπ λδΰλαφ έΝΰδαΝ κθΝυπκζκΰδ ησΝ βμΝ ηίλυδεάμΝ σ βμΝξλπηκ υηα κμέΝΟδΝ
πλκ ΰΰέ δμΝ αυ ΫμΝ π λδζαηίΪθκυθΝ DNA η γυζέπ β,Ν cf RNA αθΪζυ βΝ εαδΝ ηΫ λβ βΝ αθαζκΰέαμΝ
αζζβζέπθέ Όηπμ,Ν αφκτΝ κδΝ ηΫγκ κδΝ αυ ΫμΝ απαδ κτθΝ πκζυηκλφδεκτμΝ έε μ,Ν εαθΫθαμΝ ηκθα δεσμΝ
έε βμΝ θΝηπκλ έΝ θαΝ φαληκ έΝΰδαΝεΪγ ΝκδεκΰΫθ δαέΝΟΝπ λδκλδ ησμΝαυ σμΝεαγδ ΪΝ βθΝ υλ έαΝ
φαληκΰάΝ Ϋ κδπθΝ πλκ ΰΰέ πθΝ η ΰΪζβΝ πλσεζβ βέ ΣκΝ Ϋ κμΝ βίίιΝ κδΝ Lo, Fan εαδΝ Quake 

παλκυ έα αθΝ ηδαΝ πλκ Ϋΰΰδ βΝ ηκλδαεάμΝ εα αηΫ λβ βμΝ ηΫ πΝ dPCR, βθΝ κπκέαΝ υπκζκΰέακθ αδΝ
η ηκθπηΫθαΝ ησλδαΝ DNA. Ν ευλέαλξβΝ δ ΫαΝ πέ πΝ απσΝ βΝ τζζβοβΝ αυ άΝ ,Ν έθαδΝ ππμΝ σ κΝ
η ΰαζτ λκμΝ έθαδΝ κΝ αλδγησμΝ ηκλέπθΝ πκυΝ υπκζκΰέακθ αδ,Ν σ κΝ υοβζσ λβ έθαδΝ βΝ δεαθσ β αΝ
δΪελδ βμΝ βμΝ ξθδεάμέΝ Ν πδ υξέαΝ βμΝ ξθδεάμΝ κφ έζ αδΝ θΝ ηΫλ δΝ βΝ υθ δ β κπκέβ βΝ σ δΝ βΝ
αθαζκΰέαΝcffDNA έθαδΝ η ΰαζτ λβΝαπσΝσ βΝ υπκζκΰδασ αθΝαλξδεΪΝ κΝηβ λδεσΝαέηαέΝ Ν αθαζκΰέαΝ
cffDNA/cfmDNA πβλ Ϊα δΝ βθΝαιδκπδ έαΝ βμΝ ξθδεάμέΝΣκΝβίίκ,ΝκδΝLo εαδΝQuake, αθΫφ λαθΝππμΝβΝ
ηααδεάΝ παλΪζζβζβΝ αζζβζκτξδ β(MPS massive parallel sequencing) ηβ λδεκτΝ πζΪ ηα κμ,Ν
πδ λΫπ δΝ βθΝ υθ πάΝαθέξθ υ βΝ λδ πηέαμΝβ1έ Μ Ν βΝξλά βΝMPS πλαε δεΪΝεΪγ ΝησλδκΝDNA κΝ
πζΪ ηαΝηπκλ έΝθαΝαθαζυγ έέΝ Ν ΝMPS πλκ φΫλ δΝηδαΝπδκΝαπκ ζ ηα δεάΝ θαζζαε δεάΝ υΰελδ δεΪΝ
η Ν βθΝdPCR.  δμΝηΫλ μΝηαμ,Ν τκΝπλκ ΰΰέ δμΝαζζβζκτξδ βμΝξλβ δηκπκδκτθ αδΝεα αΝεσλκθμ 

έΝShotgun:  Ναυ άΝ βθΝ ε κξά,ΝDNA ησλδαΝπκυΝπ λδΫξκθ αδΝ κΝηβ λδεσΝπζΪ ηα,Ναζζβζκυξσθ αδΝ
υξαέαέΝ Ν αθαζκΰδεάΝ αθ δπλκ υπ υ βΝ DNA ηκλέπθΝ κυΝ ξλπηκ υηα κμΝ θ δαφΫλκθ κμΝ
υΰελέθκθ αδΝ η Ν δμΝ παλκτ μΝ αζζκτΝ κΝ ΰΫθπηαέΝ ΣκΝ πζ κθΫε βηαΝ έθαδΝ ππμΝ αΝ ίάηα αΝ

αζζβζκτξδ βμΝ έθαδΝ κυ δα δεΪΝ αΝ έ δα,Ν α ξΫ πμΝ πθΝ ξλπηκ πηα δευθΝ σξπθέΝ Ν δ,Ν βΝ
πλκ Ϋΰΰδ βΝ ηπκλ έΝ θαΝ φαληκ έΝ ΰδαΝ βθΝ αθέξθ υ βΝ ξλπηκ πηα δευθήΰ θ δευθΝ απκεζέ πθΝ
κπκυ άπκ Ν κΝΰΫθπηαέΝ υ σΝ έθαδΝ ιαδλ δεΪΝξλά δηκΝ δμΝπλσ φα μΝπλκ πΪγ δ μΝπκυΝΰέθκθ αδΝ
βθΝ βηδκυλΰέαΝ ηίλυδεκτΝ εαλυσ υπκυΝ άΝ ηίλυδεκτΝ WGS απσΝ ηβ λδεσΝ αέηαέΝ Μ δκθΫε βηαΝ

απκ ζ έΝ κΝ ΰ ΰκθσμ,ΝππμΝαεσηβΝ εαδΝπ λδκξΫμΝπκυΝ θΝ έθαδΝ ξ δεΫμ- υγΫπμ,Ν αθαζτκθ αδΝ η Ν κΝ
NIPT,ΝεαγυμΝσζβΝβΝ δα δεα έαΝΫδθαδΝ υξαέα(random), αυιΪθκθ αμΝ κΝεσ κμΝ βμΝαζζβζκτξδ βμΝεαδΝ
βθΝ απσε β βΝ ηβΝ κξ υηΫθβμΝ πζβλκφκλέαμέΝ Όηπμ,Ν η Ν βθΝ η έπ βΝ κζκΫθαΝ κυΝ εσ κυμ,Ν αΝ
η δκθ ε άηα αΝηπλκ ΪΝ αΝκφΫζβ,Ν ζαξδ κπκδκτθ αδέ 

έΝ Targeted ( κξ υηΫθβ)μΝ  βθΝ ε κξβΝ αυ ά,Ν ΰ θπηδεΫμΝ π λδκξΫμΝ πκυΝ π λδΫξκθ αδΝ αΝ
ξλπηκ υηα αΝη Νεέθ υθκΝαθ υπζκ δ έαμΝεαδΝηδαΝηδελάΝκηΪ αΝπ λδκξυθΝαθαφκλΪμ,Ναζζβζκυξσθ αδΝ
κξ υηΫθαέΝΜΫξλδΝ άη λα,ΝυπΪλξκυθΝ τκΝυπσ υπκδμΝκΝπλυ κμ,Νπ λδζαηίΪθ δΝ σξκυμΝπκυΝ θΝ
δαφΫλκυθΝαπσΝΪ κηκΝ ΝΪ κηκΝεαδΝκΝ τ λκμ,Νπ λδζαηίΪθ δΝ βθΝαθΪζυ βμΝαθαζκΰέαμΝαζζβζέπθΝ
πκυΝ δαφΫλκυθΝ εαδΝ έθαδΝ πκζυηκλφδεκέΝ Ν ΫθαθΝ πζβγυ ησέΝ ΣκΝ ετλδκΝ πζ κθΫε βηαΝ έθαδΝ ππμΝ βΝ
δ ξτμΝ βμΝ αζζβζκτξδ βμ εα αθαζυθ αδ αυ βλΪΝ Ν π λδκξΫμΝ ΰ θπηδεκτΝ θ δαφΫλκθ κμΝ εαδΝ
ζαξδ κπκδ έ αδΝβΝΪ εκπβΝξλά βΝ ΝηβΝ ξ δεΫμΝπ λδκξΫμέΝΜ δκθΫε βηα,Ναπκ ζ έΝ κΝΰ ΰκθσμΝππμΝ
κδΝPCR- εεδθβ ΫμΝπλΫπ δΝθαΝ βηδκυλΰβγκτθΝι ξπλδ ΪΝΰδαΝεΪγ Ν σξκέ 

ΛΣΙΣΟΠΟΙ  μΝ Ν αθΪζυ βΝ πθΝ απκ ζ ηΪ πθΝ αζζβζσυξδ βμΝ γαΝ π λδζαηίΪθ δ( υθβ δεΪ)Ν
εζδθδε μΝ πζβλκφκλέ μΝ σππμΝ βθΝ π λέκ κΝ ετβ βμ,Ν βθΝ ηβ λδεάΝ βζδεέαΝ εαδΝ απκ ζΫ ηα αΝ
πλκβΰκτη θπθΝ ι Ϊ πθ,Ν εαγυμΝ εαδΝ αθαζκΰέαΝ cffDNA κΝ ηβ λδεσΝ αέηαΝ εαδΝ εΪπκδ μΝ φκλΫμΝ
πζβλκφκλέ μΝ απσΝ Ϊζζ μΝ πβΰΫμΝ σππμΝ κΝ πα λδεσΝDNA.  MPS έ Ν shotgun έ Ν targeted, Ϋξ δΝ
αλε ΪΝυοβζσΝεσ κμέΝ Νξλά βΝmultiplex sequencing, βζα άΝβΝ αυ σξλκθβΝαθΪζυ βΝ δαφκλ δυθΝ
ΰ θ δευθΝ δε υθΝ Ν έΰηα αΝ πκζζυθΝ δαφκλ δευθΝ α σηπθ,Ν έθαδΝ ηδαΝ πλκκπ δεάΝ η έπ βμΝ
εσ κυμέΝΌ αθΝξλβ δηκπκδκτθ αδΝmultiplex ε κξΫμ,ΝπλΫπ δΝκδΝ ξ δα ΫμΝθαΝζΪίκυθΝυπσοδθΝ κθΝ
αλδγησΝαθαΰθυ πθΝπκυΝπλΫπ δΝθαΝπλαΰηα κπκδβγκτθΝΰδαΝηδαΝπ λδκξάΝ θ δαφΫλκθ κμ,ΝΫ δΝυ Ν
ΫθαΝΫηίλυκΝη Ναθ υπζκ δ έαΝθαΝαθδξθ υγ έΝ ΝΫθαΝ ΫδΰηαΝη Ν υΰε ελδηΫθκΝπκ κ σΝcffDNA. Μ Ν βθΝ
παλκτ αΝ κ δΪΝ αζζβζκυξβ υθ,Ν ΫθαμΝ ία σμΝ αλδγησμΝ ηπκλδευθΝ λΰα βλέπθ,Ν πλΪ κυθΝ
multiplex αζζβζκτξδ βη Ν1βΝ έΰηα αΝαθΪΝshotgun αθ έ λα βέΝ 

ΠΟΣ Λ Μ Σ μΝ ΜΫξλδΝ άη λα,Ν κδΝ βηκ δ υηΫθ μΝ Ϋλ υθ μΝ ΫδξθκυθΝ ιαδλ δεΪΝ υθ πάΝ
απκ ζΫ ηα αΝΰδαΝ βθΝπλσΰθπ βΝ λδ πηέαμΝ1κΝεαδΝ λδ πηέαμΝβ1έΝΤπΪλξ δΝίΫίαδα,ΝΫθαΝηκθκοάφδκΝ
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πκ κ σΝπ λδπ υ πθΝ δμΝ κπκέ μΝ βΝ αζζβζκτξδ βΝ θΝ γαΝ σ δΝ απκ ζΫ ηα α,ζσΰπΝ κυΝ σ δΝ αΝ
Ϋδΰηα αΝάΝ αΝαπκ ζΫ ηα αΝ θΝ αθ απκελέθκθ αδΝ Ν υΰε ελδηΫθαΝ ελδ άλδαΝπκδσ β αμ( αΝ κπκέαΝ
δαφΫλκυθΝ 1-1ίΣΝ αθΪΝ αδλ έαΝ εαδΝ πΪλκξκΝ υπβλ δυθ)έΝ Ϋίαδα,Ν βΝ παθΪζβοβΝ εΝ θΫκυΝ
αζζβζκτξδ βμΝη ΝθΫκΝ έΰηαΝ έθαδΝ Ν λΪ δκΝπκ κ σΝ πδ υξβηΫθβέΝ λξδεΪ,ΝβΝ ιΫ α βΝ θΝ έξ Ν
δεαθκπκδβ δεΪΝ απκ ζΫ ηα αΝ ΰδαΝ βθΝ λδ πηέαΝ 1γ,Ν σηπμΝ η Ν βθΝ ί ζ έπ βΝ κυΝ αζΰσλδγηκτ,Ν
ί ζ δυγβεαθΝ αδ γβ ΪέΝ ΓδαΝ αΝ τθ λκηαΝ Down εαδΝ Edwards, Ϋξ δΝ αθαφ λγ έΝ υαδ γβ έαΝ εαδΝ
ι δ έε υ βΝ ξ σθΝ1ίίΣέΝΟδΝαθαζτ δμΝ έθαδΝ πδ υξβηΫθ μΝ σ κΝ ΝφλΫ εα-θΫαΝ Ϋδΰηα αΝσ κΝεαδΝ
Ναπκγβε υηΫθαΝ Ϋδΰηα αΝπζΪ ηα κμ,Νη Ναπσζυ βΝ υθΫπ δαέ(Fairbrother et al, 2013) 

Π Γ ΝΛ ΘΟΤ 

έΝΠλσπλβΝζάοβΝ Ϋδΰηα κμμΝ Νπκ σ β αΝcffDNA κΝηβ λδεσΝαέηαΝαυιΪθ αδΝ ΝεΪγ Ν Ϊ δκΝ βμΝ
ετβ βμέΝ θΝ αΝ έΰηα αΝ ζβφγκτθΝ πκζτΝ θπλέμ,Ν ο υ υμΝ αλθβ δεΪΝ απκ ζΫ ηα αΝ ΰδαΝ ιΫ α βΝ Y 

ξλπηκ υηα κμΝ άΝ RhD πλκετπ κυθέΝ ΓδαΝ βθΝ αθέξθ υ βΝ αθ υπζκ δ δυθ,Ν κΝ παλσθΝ ίΪγκμΝ
αζζβζκτξδ βμ,ΝπκζζΪΝπλπ σεκζζαΝ πδ λΫπκυθΝαθέξθ υ βΝησθκΝσ αθΝ κΝcffDNA έθαδΝ κυζΪξδ κΝζ-

ηΣέΝΣαΝ ηπκλδεΪΝ υλΫπμΝ δαγΫ δηαΝ Ναθ υπζκ δ έαμΝπκυΝία έακθ αδΝ βΝMPS πλκκλέακθ αδΝΰδαΝ
ΰετκυμΝ βθΝ 1ίβ ί κηΪ αΝ ΰυθαέε μέΝ λε ΪΝ απσΝ αυ ΪΝ αΝ πλπ σεκζζαΝ π λδζαηίΪθκυθΝ βΝ
ηΫ λβ βΝ κυΝ πκ κ κτ,Ν ξλβ δηκπκδυθ αμΝ ΰ θ δεκτμΝ Ϋδε μέΝ ΣΫ κδ μΝ πλκζβπ δεΫμΝ κ βΰκτθΝ Ν
η έπ βΝ βμΝ ηφΪθδ βμΝο υ υμΝαλθβ δευθΝαπκ ζ ηΪ πθέ 

έΝΜβ λδεάΝπαξυ αλεέαμΝ ΝαθαζκΰέαΝ κυΝcffDNA πβλ Ϊα αδΝαπσΝηβ λδεΪΝξαλαε βλδ δεΪΝσππμΝ
κΝ πηα δεσΝίΪλκμέΝ υιβηΫθκΝ πηα δεσΝηβ λδεσΝίΪλκμΝ υθ Ϋ αδΝη Νηδελσ λκΝπκ κ σΝcffDNA, 

εα αΰ ΰλαηηΫθκΝ Ν Ϋλ υθ μΝ η Ν ξδζδΪ μΝ π λδ α δεΪέΝ ΟΝ ζσΰκμΝ παλαηΫθ δΝ α αφάμέΝ ΠδγαθΫμΝ
ιβΰά δμΝ έθαδΝ σ δΝ κΝ ζδπυ βμΝ δ σμΝ Ϋξ δΝ βθΝ Ϊ βΝθαΝ βηδκυλΰ έΝ cf ηβ λδεσΝDNA π λδ σ λκΝάΝ
βθΝ παλαΰπΰάΝ π λδ σ λκυΝ αέηα κμέΝ ξΫ πμΝ βμΝ αδ έαμ,Ν απσΝ βΝ δΰηάΝ βΝ παξυ αλεέαΝ
υθ Ϋ αδΝ υγΫπμΝη Νξαηβζσ λκΝcffDNA εζΪ ηα,Ν κΝκπκέκΝηπκλΫδΝθαΝκ βΰά δΝ ΝαθαελδίάΝNIPT 

απκ ζΫ ηα α,ΝγαΝπλΫπ δΝθαΝζαηίΪθ αδΝυπσοδθΝ βΝΰ θ δεάΝ υηίκυζ υ δεάέ 

ΓέΝΠκζζαπζάΝετβ βμΝΌ αθΝ έ υηαΝευκφκλκτθ αδΝηκθκαυΰπ δεΪΝεαδΝ αΝ τκΝΫηίλυαΝγαΝ πβλ Ϊακθ αδΝ
άΝ σξδέΝ Μ Ν κηΫθκΝ ππμΝ βΝ πκ σ β αΝ cffDNA γαΝ έθαδΝ ξ σθΝ δπζάΝ ηδαμΝ ηκθα δεάμΝ ετβ βμ,Ν βΝ
ιΫ α βΝ βμΝ αθ υπζκ δ έαμΝ ηΫ πΝNIPT γαΝ έθαδΝ σξδΝ ησθκΝ φδε άΝ αζζΪΝ εαδΝ πδκΝ απκ κ δεάέΝ  βθΝ
π λέπ π βΝ πθΝ λκαυΰπ δευθ,ΝβΝεα Ϊ α βΝ θΝ έθαδΝ σ κΝι εΪγαλβέΝ τκΝΫλ υθ μΝαθαφΫλκυθΝ
Ν ΫθαΝηδελσΝαλδγησΝ έ υηπθΝευά πθΝππμΝβΝshotgun πλκ Ϋΰΰδ βμΝΫδθαδΝ δεαθάΝθαΝαθαΰθπλέ δΝ

λδ πηέ μέΝ έθαδΝ πέ βμΝ βΝ αθαΰθυλδ βΝ βμΝ αυΰπ έαμΝ ηΫ πΝ κξ υηΫθβμΝ πλκ Ϋΰΰδ βμέΝ Ν  βΝ
π λέπ π βΝ λκαυΰπ δευθ,ΝβΝπλκ Ϋΰΰδ βΝγαΝαθαΰθπλέ δΝ κΝπκ κ σΝcffDNA κυΝεΪγ Ν ηίλτκυΝ
κΝηβ λδεσΝαέηαέΝ Ν φαληκΰάΝ βμΝNIPT Ν έ υη μΝευά δμ,Νίλέ ε αδΝαεσηβΝ ΝαλξδεσΝ Ϊ δκέΝ

ΠζβγυλαΝ λπ βηΪ πθΝ παλαηΫθκυθΝ αθαπΪθ β αμΝ κΝ θΪλδκΝ σπκυΝ κΝ ΫθαΝ εΝ πθΝ ηίλτπθΝ
απκίΪζζ αδ,Ν έθαδΝ φδε σΝ θαΝ έθαδΝ ΰθπ άΝβΝ υθ δ φκλΪΝ κυΝαπκίζβγΫθ κμΝ ηίλτκυΝ κΝ cffνΝ Ν
πκζυπζκεσ β αΝ βμΝεα βΰκλέαμΝαυ άμ,Ναπαδ έΝπλδθΝ βθΝNIPT βθΝξλά βΝυπ λάξκυέ 

έΝ Μπ αδεδ ησμΝ πζαεκτθ αμΝ ΤπΪλξκυθΝ δ ξυλΫμΝ θ έι δμΝ ππμΝ βΝ πβΰάΝ πθΝ cffDNA έθαδΝ κΝ
πζαεκτθ αμέΝ έθαδΝΰθπ σΝαπσΝ βθΝζάοβΝξκλδαευθΝζαξθυθ(CVS) σ δΝαθυηαζ μΝευ αλδεΫμΝ δλΫμΝ
έθαδΝ παλκτ μΝ κθΝ πζαεκτθ α,Ν θυΝ θΝ υπΪλξκυθΝ κΝ Ϋηίλυκ,Ν φαδθση θκΝ ΰθπ σΝ εαδΝ πμΝ
π λδκλδ ηΫθκμΝηπ αδεδ ησμΝπζαεκτθ αέΝΚαγυμΝγαΝυπΪλικυθΝπ λδπ υ δμΝ λδ πηδεκτΝπζαεκτθ αΝ
αζζΪΝφυ δκζκΰδεκτΝ ηίλτκυ,Ν έθαδΝαπαλαέ β βΝβΝξλά βΝ π ηία δευθΝη γσ πθΝπλδθΝ βθΝαπσφα βΝ
ληα δ ηκτΝ ΰευηκ τθβμέΝ ΘαΝ ξλ δα έΝ ξλσθκμΝ ΰδαΝ θαΝ απκε βγκτθΝ κηΫθαΝ αΝ κπκέαΝ γαΝ

ηπκλκτθΝ θαΝ υ κυθΝ πκ κ δαέ μΝ πδγαθσ β μΝ ηβΝ αελδίυθΝ απκ ζ ηΪ πθΝ NIPT, ζσΰπΝ
φαδθση θκυΝ ηπ αδεδ ηκτ,Ν εα σπδθΝ ίΫίαδαΝ ξδζδΪ πθΝ αθαζτ πθέΝ Ν πδκΝ πλκφαθάμΝ ηφΪθδ βΝ
ο υ υμΝ γ δευθΝ έθαδΝ κΝ ηπ αδεδ ησμμΝ κΝ cffDNA πκυΝ αθαζτ αδΝ πλκΫλξ αδΝ απσΝ αθυηαζ μΝ
ευ αλδεΫμΝ δλΫμΝπκυΝ λΪακθ αδΝ ε έέ 
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έΝ Μβ λδεΫμΝ ξλπηκ πηα δεΫμΝ αθπηαζέ μΝ σππμΝ ηπ αδεδ ησμΝ άΝ εαεκάγ δαΝ ηπκλκτθΝ Ν πΪθδ μΝ
π λδπ υ δμΝθαΝ υ κυθΝαζζκδπηΫθαΝαπκ ζΫ ηα αέ(Bianchi, 2012) 

 

δεσθα βθμ Σ ξθδεΫμ αθΪζυ βμ cffDNA ΰδα αθέξθ υ β αθπηαζδυθέ 
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11. ΝΣΙΝ ΠΙΛΟΓΟΤ 

ΣαΝ ζ υ αέαΝ ιάθ αΝξλσθδαΝβΝπλσκ κμΝ δμΝ δκδα λδεΫμΝ πδ άη μΝ έθαδΝ θ υππ δαεάέΝΟδΝ ι ζέι δμΝ
Ν αυ σΝ κΝ ξ δεΪΝ ηδελσΝ ξλκθδεσΝ δΪ βηαΝ ΫξκυθΝ φΫλ δΝ παθΪ α βΝ κθΝ λσπκΝ πλσΰθπ βμ,Ν
δΪΰθπ βμ,Ναθ δη υπδ βμΝεαδΝίΫίαδαΝπλσζβοβμΝπαγκΰ θ δυθΝεαδΝθκ βηΪ πθέΝΠζΫκθΝβΝ πδ άηβΝ
ίλέ ε αδΝ Ν ΫθαΝ πέπ κΝ σπκυΝ εα Ϋξ δΝ λΪ δαΝ πσ κ β αΝ αθ π ιΫλΰα βμΝ πζβλκφκλέαμ(raw 

data) εαδΝπλκ παγ έΝθαΝυπκζκΰέ δΝ βθΝίαλτ β ΪΝ βμ,Ν θυΝεΪπκ ΝαεσηβΝεαδΝία δεκέΝηβξαθδ ηκέΝ
πθΝίδκζκΰδευθΝ υ βηΪ πθΝά αθΝπαθ ζυμΝΪΰθπ κδέ 

Ν αθγλππσ β αΝ εαδΝ βΝ πδκΝ υΰε ελδηΫθαΝ βΝ πδ βηκθδεάΝ εκδθσ β αΝ ίλέ ε αδΝ Ν ΫθαΝ βη έκΝ
εαηπάμέΝΠζΫκθ,Ν δαγΫ δΝ βθΝΰθυ βΝεαδΝ βθΝ ξθκζκΰδεάΝδ ξτΝθαΝαθαεαζτο δΝηυ άλδαΝ εα κηυλέπθΝ
υθέΝΜπκλ έΝ ΝίΪγκμΝξλσθκυ,ΝζέΰπθΝΰ θ υθ,ΝκδΝαπσΰκθκέΝηαμΝθαΝακυθΝ ΝΫθαΝεσ ηκΝ κθΝκπκέκΝ

βΝπκδσ β αΝεαδΝ κΝπλκ σεδηκΝαπάμΝθαΝΫξκυθΝαζζΪι δΝ λαηα δεΪέ 

Ν τθαηβΝ πκυΝ υπΪλξ δΝ αΝ ξΫλδαΝ ηαμΝ έθαδΝ ιαδλ δεΪΝ η ΰΪζβΝ εαδΝ απαλαδ ά πμΝ πλΫπ δΝ θαΝ
υθκ τ αδΝ απσΝ υπ υγυθσ β αέΝ ΩμΝ έ κμ,Ν Ϋξκυη Ν πκζζΪεδμΝ απκ έι δΝ σ δΝ έηα Ν δεαθκέΝ θαΝ
πδίδυ κυη ΝεαδΝθαΝη ΰαζκυλΰά κυη ΝυπσΝαθ έικ μΝ υθγβεΫμΝσηπμΝπαλΪζζβζα,Ν Ν βη έαΝεζ δ δΪΝ
βμΝδ κλέαμΝπαλκυ δΪ αη Ν βηΪ δαΝαυ κξ δλέαμέ 

Σαπ δθάΝΪπκοβΝ κυΝ υΰΰλαφΫα,ΝππμΝπλΫπ δΝθαΝ έηα ΝπΪλαΝπκζτΝπλκ ε δεκέΝη Ν κθΝξ δλδ ησΝ
πθΝθΫπθΝ ξθκζκΰδυθ,Ν θαΝ ε φ σηα ΝπλδθΝπλΪικυη ΝεαδΝθαΝ Ϋξκυη ΝπμΝυπΫλ α κΝεέθβ λκΝ βθΝ
ηαελκβηΫλ υ βΝσζπθΝ πθΝ δ υθΝεαδΝ πθΝφυ δευθΝπσλπθΝ κυΝπζαθά βέ 

Ό κΝβ κθδεάΝφαθ Ϊα δΝβΝδ ΫαΝππμΝεΪγ Να γΫθ δαΝγαΝηπκλ έΝθαΝ δκλγπγ έΝ Νΰ θ δεσ- πδΰ θ δεσΝ
πέπ κ,Ν σ κΝφσίκΝπλκεαζ έΝβΝξλά βΝ βμΝ ξθκζκΰέαμΝΰδαΝ βθΝ βηδκυλΰέαΝα σηπθΝη Ν θδ ξυηΫθαΝ
ξαλαε βλδ δεΪΝ εαδΝ δεαθσ β μΝ η Ν Ϊΰθπ κΝ αθ έε υπκέΝ Ό αΝ λέΰβΝ θγκυ δα ηκτΝπλκεαζΫδΝ βΝ δ ΫαΝ
εαγυ Ϋλβ βμΝ βμΝΰάλαθ βμΝεαδΝ κυΝ εφυζδ ηκτΝ πθΝευ Ϊλπθ,Ν σ κΝ λσηκΝφΫλθ δΝβΝπδγαθσ β αΝ
βηδκυλΰέαμΝεα υθΝαθγλυππθ,Νεα Ϊ α βμΝπκυΝγαΝκ βΰά δΝθκηκ ζ δαεΪΝ βΝ τΰελκυ βΝεαδΝ
βθΝαπυζ δαΝαπυθέ 

Οφ έζκυη Ν κυμΝ αυ κτμΝηαμ,Ν κυμΝ υθαθγλυπκυμΝηαμΝεαδΝ δμΝη ζζκθ δεΫμΝΰ θδΫμ,ΝεΪγ ΝίάηαΝ
θαΝ έθαδΝη ζ βηΫθκέΝΟΝεσ ηκμΝξλ δΪα αδΝπ λδ σ λκΝαπσΝπκ ΫΝκηκουξέα,Ναζζβζ ΰΰτβ,Ν ία ησΝ
εαδΝθαΝαφά δΝπέ πΝ κυΝδ Ϋ μΝ ΰπδ δεΫμ,Νηα αδσ κι μ,Νηδ αζζσ κι μΝεαδΝ εκ α δ δεΫμέ 

ΠλΫπ δΝ εΪπκδαΝ δΰηάΝ θαΝ εα αθκά κυη Ν ππμΝ αθΝ θΝ υπΪλι δΝ κησθκδαΝ εαδΝ αθδ δκ Ϋζ δα,Ν έηα Ν
εα α δεα ηΫθκδΝπμΝ έ κμΝθαΝεΪθκυη Ν τκΝίάηαΝηπλκ ΪΝεαδΝ λέαΝπέ πΝεΪγ ΝφκλΪέΝ εσηβΝεαδΝαθΝ
απκε ά κυη Ν εΪπκδαΝ δΰηάΝ ΰθυ βΝ αεσηβΝ ίαγτ λβ,Ν αθΝ θΝ Ϋξκυη Ν βθΝ πκδσ β αΝ θαΝ βΝ
δαξ δλδ κτη ,Ν έθαδΝίΫίαδκΝππμΝγαΝ έθαδΝπ λδ σ λαΝ αΝ δθΪΝαπσΝ αΝκφΫζβέ 

πμΝβΝπλκ Ϋΰΰδ βΝαυ άΝθαΝι θέα δ,Νσθ αμΝΰλαηηΫθβΝ ΝΫθαΝε έη θκΝ βμΝ πδ βηκθδεάμΝεκδθσ β αμέΝ
θΝ έθαδΝ σξπμΝ κυΝ υΰΰλαφΫαΝπμΝΪζζβΝΚα Ϊθ λαΝθαΝαπκ λΫο δΝ βθΝαΫθαβΝπλκ πΪγ δαΝΰδαΝ

πλσκ κ,Ν ησθκΝ θαΝ πδ βηΪθ δΝ εαδΝ θαΝ υ ά δΝ παΰλτπθβ βΝ Ν σζκυμ,Ν εαγυμΝ κΝ σθκηαΝ βμΝ
εΪ κ Ν πλκσ κυ( πδ βηκθδεάμ,Ν γλβ ε υ δεάμ,Ν πκζδ δεάμ,Ν εκδθπθδεάμ)Ν ΫξκυθΝ δαπλαξγ έΝ
ΰεζάηα αΝφλέεβμΝεα ΪΝ βμΝαθγλππσ β αμΝ θΝ πΝ υθσζπέ 

ΘαΝαπκ ζΫ δΝ υξάμΝΫλΰκθ,ΝαθΝκδΝη ζ β Ϋμ κυΝηΫζζκθ κμ πκυΝγαΝ τξ δΝθαΝ δαίΪ κυθΝ δμΝΰλαηηΫμΝ
αυ ΫμΝεα ΪΝζΪγκμ,ΝθαΝακυθΝ ΝΫθαΝεσ ηκΝίΰαζηΫθκΝαπσΝ δμΝφαθ α δυ δμΝηαμΝεαδΝθαΝΰ ζΪ κυθΝη Ν
βθΝαπαδ δσ κιβΝαυ άΝπλκ Ϋΰΰδ βέΝΘαΝ έθαδΝ έ πμΝαπσΝ ε έθ μΝ δμΝφκλΫμΝπκυΝΫθαμΝΪθγλππκμΝγαΝ
έθαδΝ παθ υ υξάμΝ πκυΝ Ϋεαθ Ν φΪζηαΝ βΝ υζζκΰδ δεάΝ κυέΝ  βθΝ π λέπ π βΝ ίΫίαδαΝ πκυΝ θΝ
ΰ ζΪ κυθ,Ν ηΪζζκθΝ γαΝ ακυθΝ Ν ΫθαΝ εσ ηκΝ εζΪ δμΝ ξ δλσ λκΝ εαδΝ ΰδαΝ ηέαΝ αεσηβΝφκλΪΝ γαΝ Ϋξκυη Ν
απκ δξγ έΝεα υ λκδΝ πθΝπ λδ Ϊ πθέ 
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ΚζΫδθκθ αμ,Ν θΝγαΝηπκλκτ αΝθαΝηβθΝαθαφΫλπΝ κΝπλκφαθΫ λκΝσζπθμΝεΪγ ΝΫθαμΝαπσΝ ηΪμ,ΝπλδθΝ
θαΝαπκε ά δΝκπκδα άπκ Ν παΰΰ ζηα δεάΝδ δσ β α,Νγλβ ε έα,ΝεκδθπθδεάΝ Ϊιβ,Ν λπ δεάΝπλκ έηβ βΝ
εέκέε,Νάλγ Ν κΝεσ ηκΝπμΝΪθγλππκμΝεαδΝα ζφσμΝη ΝσζκυμΝ κυμΝΪζζκυμΝαθγλυπκυμέΝΟπσ Ν Ν
εΪγ Νπ λέπ π βΝθαΝγυηΪ αδ,ΝππμΝ κΝη ΰαζτ λκΝξλΫκμΝ κυΝ έθαδΝαπΫθαθ δΝ βθΝαθγλππσ β αΝεαδΝ
βΝ δα άλβ βΝ βμΝαπάμΝ θΝ πΝ υθσζπέΝΧλΫκμΝπκυΝ έθαδΝαπ έλπμΝ βηαθ δεσ λκΝαπσΝ αΝ φάη λαΝ

εαδΝπκ απΪΝεέθβ λαΝπκυΝΫξκυθΝπκ έ δΝ βθΝεαγβη λδθσ β ΪΝηαμΝεαγυμΝεαδΝ κυμΝθσηκυμΝπκυΝ σ κΝ
ίκζδεΪΝκλέ βεαθΝαπκΝξ δλαΰπΰκτ μΝη δκοβφέ μΝπλκμΝ ιυπβλΫ β βΝδ έπθΝ υηφ λσθ πθέ 

ΤΥ ΡΙΣΙ  

ΘαΝ άγ ζαΝ θαΝ υξαλδ ά πΝ κυμΝ δεκτμΝ ηκυΝ αθγλυπκυμΝ ΰδαΝ βθΝ υπκηκθάΝ εαδΝ εα αθσβ βΝ πκυΝ
έξθκυθΝεαδΝη Ν βλέακυθΝσζαΝαυ ΪΝ αΝξλσθδαΝ ΝεΪγ ΝηκυΝ πδζκΰάέΝ θΝ έηαδΝ τεκζκμΝΪθγλππκμΝ

εαδ εα αζαίαέθπΝ ππμΝ πκζζΫμΝ φκλΫμΝ βΝ δ ξυλκΰθπηκ τθβΝ ηκυΝ πέΝ υΰε ελδηΫθπθΝ γ ηΪ πθΝ θΝ
υθΪ δΝη Ν κθΝ λσπκΝ εΫοβμΝ πθΝπ λδ κ Ϋλπθέ 

Ι δαέ λβΝηθ έαΝκφ έζπΝθαΝεΪθπΝ κυμΝαθγλυπκυμΝπκυΝίλέ εκθ αδΝ κθΝπαθ πδ βηδαεσΝξυλκΝεαδΝ
αΰαπΪθ Ν βΝ κυζ δΪΝ κυμ,Ν Ϋίκθ αδΝ κυμΝ ηαγβ ΫμΝ κυμΝ εαδΝ εα Ϊφ λαθΝ θαΝ η Ν ιαθαεΪθκυθΝ θαΝ
θγκυ δα υΝη Ν κΝαθ δεΫδη θκΝ βμΝ δκζκΰέαμΝη ΪΝαπσΝπατ βΝαλε υθΝ υθέΜπκλ έΝθαΝ έθαδΝζέΰκδΝ
αλδγηβ δεΪΝκδΝπλαΰηα δεΪΝΪιδκδΝ κΝ τθκζκ,ΝσηπμΝκΝαθ έε υπκμΝ βμΝ κυζ δΪμΝ κυμΝ έθαδΝ ιαδλ δεΪΝ
βηαθ δεσμ,ΝεαδΝ κυμΝπλκ λΫππΝεΪγ ΝφκλΪΝπκυΝ εΫφ κθ αδΝθαΝ αΝπαλα ά κυθΝθαΝγυηκτθ αδΝ βθΝ

ΫιαοβΝ πκυΝ έξαθΝ πμΝ θΫκδΝ δ Ϊ εκθ μΝ εΪπκ Ν θαΝ η αζαηπα τ κυθΝ δμΝ ΰθυ δμΝ κυμΝ εαδΝ βθΝ
ζΪηοβΝ αΝ ηΪ δαΝ κυΝ αελκα βλέκυΝ κυμ,Ν θαΝ φαθ Ϊα δΝ απ έλπμΝ πκυ αδσ λβΝ απσΝ εΪγ Ν υζδεάΝ
αθ αηκδίάέ 

Ν λΰα έαΝ αυ άΝ Ϋΰδθ Ν η Ν η λΪεδΝ εαδΝ πλκ πΪγβ αΝ θαΝ βθΝ εΪθπΝ αλε ΪΝ πλκ ίΪ δηβ εαδΝ
θ δαφΫλκυ α,Ν σ κΝ Ν αθγλυπκυμΝπκυΝ θΝ ΫξκυθΝ ιαθαεκτ δΝ έπκ αΝ απσΝ σ αΝπλαΰηα τ αδ,Ν
σ κΝεαδΝ κυμΝαθγλυπκυμΝπκυΝεα ΫξκυθΝπκζτΝη ΰΪζβΝ ηπ δλέαΝ κΝξυλκέ 

θΝ ιΫλπΝ αθΝ κΝ ηΫζζκθΝ γαΝ η Ν ίλ δΝ Ν εΪπκδαΝ παθ πδ βηδαεάή λ υθβ δεάΝ κηάΝ άΝ ΪθΝ γαΝ
αεκζκυγά πΝ ζ έπμΝ δαφκλ δεσΝηκθκπΪ δέΝ υ σΝπκυΝ έΰκυλαΝΰθπλέαπΝ έθαδΝππμΝ κΝ δα εΫ α αΝ
θαΝίλέ εκηαδΝ αΝγλαθέαΝη ΪΝαπσΝεαδλσΝεαδΝγαΝελα ά πΝ δμΝεαζΫμΝαθαηθά δμΝηααέΝηκυέ 
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12.Π λέζβοβ 

Σ ξθκζκΰέαΝεαδΝ δΪΰθπ βέΝΝΫ μΝ ξθδεΫμ,ΝηΫγκ κδ,Νπλκκπ δεΫμέ 

ΫληκμΝΠαθ ζάμ,ΝΙπΪθθδθαΝβί1ι 

 κΝπαλκτ αΝ πδ εσπβ β,Νΰέθ αδΝηδαΝ δ κλδεάΝαθα λκηάΝ δμΝ ι ζέι δμΝπκυΝηκλφκπκέβ αθΝ κυμΝ
εζα κυμΝ βμΝ δκζκΰέαμΝεαδΝ βμΝΓ θ δεάμ,Ν σ κΝ κΝπαλ ζγσθΝσ κΝεαδΝ αΝ ζ υ ΪδαΝ ιάθ αΝξλσθδα 

πδκΝ δ ικ δεΪέΝ Κα σπδθΝ αυ κτ,Ν αθαφΫλκθ αδΝ βη έα εζ δ έαΝ βθΝ πλσκ κΝ βμΝ Κυ αλκΰ θ δεάμέΝ
εκζσυγπμ,Ν ζαηίΪθ δΝ ξυλαΝ ηδαΝ υΰελδ δεάΝ αθΪζυ βΝ πζ κθ ε βηΪ πθΝ εαδΝ η δκθ ε άηΪ πθΝ
δαφσλπθΝη γσ πθΝ βΝ τλ βΝξλπηκ πηα δευθΝαθπηαζδυθέΝ κΝευλέπμΝεκηηΪ δΝ βμΝ λΰα έαμ,Ν
παλκυ δΪακθ αδΝ κδΝ ηΫγκ κδΝ παλΫξκθ αμΝ δ κλδεΪΝ κδξ έα,Ν αλξΫμΝ δμΝ κπκέ μΝ ία έακθ αδ,Ν θέκ Ν
πλπ σεκζζαΝ λΰα έαμΝεαδΝκδΝπδκΝ τΰξλκθ μΝ ε κξΫμΝ κυμέΝ Νπαλκυ έα βΝπ λδζαηίΪθ δΝσζ μΝ δμΝ
ξθδεΫμΝ απσΝ κθΝ ία δεσΝ εαλυσ υπκΝ ΫπμΝ δμΝ ζ υ αέ μΝ ι ζέι δμΝ βθΝ ξθκζκΰέαΝ αζζβζκτξδ βμέΝ
πέ βμ,Ν ΰέθ αδΝ αθαφκλΪΝ βθΝ ξθκζκΰέαΝ ηβΝ π ηία δεάμΝ πλκΰ θθ δεάμΝ αθΪζυ βμέΝ  σξκΝ κυΝ

ε δηΫθκυΝ απκ ζΫδ,Ν βΝ η ζΫ βΝ βμΝ ιΫζδιβμΝ βμΝ ξθκζκΰέαμΝ δΪΰθπ βμ,Ν πθΝ φαληκΰυθΝ εαδΝ πθ 

παεσζκυγπθ π λδκλδ ηυθέ 

 

Abstract 

Technology and Diagnosis.  Novel techniques, methods, prospects. 

Dermos Pantelis, Ioannina 2017 

In this review, a historical retrospection on the developments that shaped the fields of Biology and 

Genetics takes place, covering the past as well as the last sixty years more thoroughly. After that, 

key points in the progress of Cytogenetics are referred. Next, a comparative analysis between 

different methods used in detection of chromosomatic aberrations, reveals their advantages and 

disadvantages. At the main part of this review, techniques are presented, providing historical facts, 

basic principles, working protocols and their most recent iterations. Every technique from basic 

karyotyping to the latest sequencing technologies is included. Also, non-invasive prenatal testing is 

discussedέΝThisΝreview’sΝgoalΝisΝtheΝstudyΝof progress in diagnostic technologies, their applications 

and the subsequent limitations. 
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