
 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

ΠαθİπδıĲάηδκΝΙπαθθέθπθ 

΢ξκζάΝǼπδıĲβηυθΝΤΰİέαμ 

ΙαĲλδεσΝΣηάηα 

ΜİĲαπĲυξδαεσΝΠλσΰλαηηαΝ«ǺαıδεΫμΝǺδκδαĲλδεΫμΝǼπδıĲάηİμ(ǺǺǼ)»  

ΜİĲαπĲυξδαεσΝǻέπζπηαΝǼδįέεİυıβμ(ΜǻǼ) 

ΣİξθκζκΰέαΝεαδΝǻδΪΰθπıβέΝΝΫİμΝĲİξθδεΫμ,ηΫγκįκδ,πλκκπĲδεΫμ 

ǻΫληκμΝΠαθĲİζάμ 

ǼπδίζΫπκυıαμΝ΢τλλκυΝΜαλέεα 

2017 
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ΠαθİπδıĲάηδκΝΙπαθθέθπθ 

΢ξκζάΝǼπδıĲβηυθΝΤΰİέαμ 

ΙαĲλδεσΝΣηάηα 

ΜİĲαπĲυξδαεσΝΠλσΰλαηηαΝ«ǺαıδεΫμΝǺδκδαĲλδεΫμΝǼπδıĲάηİμ(ǺǺǼ)»  

ΜİĲαπĲυξδαεσΝǻέπζπηαΝǼδįέεİυıβμ(ΜǻǼ) 

ΣİξθκζκΰέαΝεαδΝǻδΪΰθπıβέΝΝΫİμΝĲİξθδεΫμ,ηΫγκįκδ,πλκκπĲδεΫμ 

ǻΫληκμΝΠαθĲİζάμ 

ǼπδίζΫπκυıαμΝ΢τλλκυΝΜαλέεα 

2017 
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ǾΝΫΰελδıβΝĲβμΝΜİĲαπĲυξδαεκτΝǻδπζυηαĲκμΝǼδįέεİυıβμΝαπσΝĲκΝΣηάηαΝΙαĲλδεάμΝĲκυΝ
ΠαθİπδıĲβηέκυΝΙπαθθέθπθΝįİθΝυπκįβζυθİδΝαπκįκξάΝĲπθΝΰθπηυθΝĲκυΝıυΰΰλαφΫαΝΝέΝ
ηγ4γήγβ,ΝΪλγλκΝβίβ,ΝπαλΪΰλαφκμΝβΝΧθκηδεάΝεαĲκξτλπıβΝĲκυΝΙαĲλδεκτΝΣηάηαĲκμΨ. 
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ǻΫληκμΝΠαθĲΫζβμ 

ΣİξθκζκΰέαΝεαδΝǻδΪΰθπıβέΝΝΫİμΝĲİξθδεΫμ,ΝηΫγκįκδ,ΝπλκκπĲδεΫμέ 

ΠΫηπĲβΝβγ ΦİίλκυαλέκυΝβί1ι 

ǼπδίζΫπκυıαμΝ΢τλλκυΝΜαλέεα 

ǼιİĲαıĲΫμμΝǹΰΰİζέįβμΝΧαλΪζαηπκμ,ΝΚκτεζβμΝΠαθαΰδυĲβμ 
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ǹΝΣΙΝΠΡΟΛΟΓΟΤ 

ǹθΝυπΪλξİδΝ ΫθαΝ ξαλαεĲβλδıĲδεσΝ ĲκυΝαθγλυπκυΝπκυΝ ĲκθΝ εαγδıĲΪΝ ιİξπλδıĲσ,ΝπΫλαθΝ ĲβμΝ įδΪθκδΪμΝ
Ĳκυ,ΝİέθαδΝβΝπİλδΫλΰİδαΝεαδΝβΝΪΰθκδαΝεδθįτθκυ,ΝπκυΝİπδįİδεθτİδΝπΪθπΝıĲβθΝκληάΝĲκυΝΰδαΝηΪγβıβΝεαδΝ
εαĲαθσβıβΝĲπθΝφαδθκηΫθπθΝπκυΝĲκθΝπİλδίΪζζκυθέΝ 

ǹθαλέγηβĲİμΝİέθαδΝκδΝ δıĲκλέİμΝεαĲΪΝĲβθΝįδΪλεİδαΝĲβμΝπκλİέαμΝηαμΝπμΝİέįκμ,ΝıĲδμΝκπκέİμΝΪθγλππκδΝ
πλπĲκπσλκδ,ΝλέıεαλαθΝĲαΝπΪθĲαΝΰδαΝĲβθΝπλσκįκΝĲβμΝİπδıĲάηβμΝεαδΝγυıέαıαθΝπκζζΫμΝφκλΫμΝĲβθΝ
εκδθπθδεάΝĲκυμΝαπάΝεαδΝİυηΪλİδαέ  

ǺΫίαδαΝ įİθΝπκλİτγβεαθΝΪπαθĲİμΝ ηİΝ εέθβĲλκΝ ĲβθΝηαελκβηΫλİυıβΝ ĲκυΝ İέįκυμ,Ν αζζΪΝ εΪπκδκδΝ έıπμΝ
ηαΰİτγβεαθΝαπσΝĲβθΝηαĲαδκįκιέαΝĲβμΝįσιαμ,ΝĲβμΝαθαΰθυλδıβμ,ΝĲπθΝυζδευθΝαθĲαζζαΰηΪĲπθΝεαδΝĲβμΝ
εκδθπθδεάμΝεαĲαιέπıβμέΝΟυįΫθΝεαεσθΝαηδΰΫμΝεαζκτ,Νσηπμ,ΝεαδΝπλΫπİδΝαπκįİξσηİθκδΝ ĲβθΝαĲΫζİδαΝ
ĲβμΝαθγλυπδθβμΝφτıβμΝαθαΰθπλέακθĲαμΝĲκΝπφΫζδηκΝıİΝκĲδįάπκĲİέ 

ǾΝαθγλππσĲβĲα,ΝαπσΝĲδμΝπλυĲİμΝηΫλİμΝĲβμΝπμΝηδαΝηİĲİιΫζδιβΝİθσμΝΪζζκυΝİέįκυμΝΫπμΝεαδΝıάηİλαΝ
πλαΰηαĲκπκδİέΝ ΪζηαĲαΝ πλκσįκυέΝ ΚΪγİΝ φκλΪΝ εαĲαφΫλθİδΝ θαΝ ιİπİλΪıİδΝ ĲκθΝ İαυĲσΝ ĲβμΝ ıĲαΝ
İπδıĲβηκθδεΪΝ İπδĲİτΰηαĲαΝ εαδΝ θαΝ αθİίΪıİδΝ αεσηβΝ υοβζσĲİλαΝ ĲκθΝ κυįσΝ ΰδαΝ ĲκΝ İΰΰτμΝ άΝ ηαελδθσΝ
ηΫζζκθέ 

ǻυıĲυξυμ,Ν įİθΝ γαΝ ηπκλκτıİΝ θαΝ İδππγİέΝ ĲκΝ έįδκ,Ν ΰδαΝ ĲβθΝ ίİζĲέπıβΝ ĲβμΝ ıυηπİλδφκλΪμΝ ηαμΝ πμΝ
εκδθπθδεσΝ ıτθκζκέΝ ǲξκθĲαμΝ ıĲβθΝ įδΪγİıάΝ ηαμΝ ĲβθΝ ĲİξθκζκΰδεάΝ πλσκįκ,Ν γαΝ ηπκλκτıαηİΝ θαΝ
απαΰεδıĲλπγκτηİΝ απσΝ ζκΰδεΫμΝ εαδΝ αθĲδζάοİδμΝ πİλαıηΫθπθΝ αδυθπθ,Ν įβηδκυλΰυθĲαμΝ ΫĲıδΝ Ν ηδαΝ
εκδθπθέα-πλσĲυπκΝηİΝαλξΫμΝαλδıĲİέαμ,ΝαζζβζİΰΰτβμΝεαδΝıİίαıηκτέ 

ΟΝ λσζκμΝ ĲκυΝ αθγλυπκυΝ ĲβμΝ İπδıĲάηβμΝ İέθαδΝ πκζυıτθγİĲκμέΝ ΟφİέζİδΝ ıĲκθΝ İαυĲσΝ ĲκυΝ εαδΝ ıĲκΝ
ıτθκζκ,ΝθαΝİθİλΰİέΝηİΝΰθυηκθαΝĲκΝεκδθσΝıυηφΫλκθΝεαδΝθαΝηİĲαζαηπαįİτİδΝ ĲσıκΝ ĲβθΝΰθυıβΝıĲκΝ
πİįέκΝ ĲκυΝ σıκΝ εαδΝ ĲδμΝ αλξΫμΝ ĲδμΝ κπκέİμΝ γαΝ αεκζκυγάıκυθΝ κδΝ ıβηİλδθκέΝ ηαγβĲΫμ-κδΝ αυλδαθκέΝ
įδįΪıεκθĲİμέ 

ǾΝ εαĲΪıĲαıβΝ βΝ κπκέαΝ παλαĲβλİέĲαδΝ ıάηİλαΝ αθαΝ ĲβθΝ υφάζδκ,Ν ηİΝ ĲβθΝ İπδıĲβηκθδεάΝ εκδθσĲβĲαΝ θαΝ
ελτίİĲαδΝ πέıπΝ απσΝ ĲκΝ ıΪίαθκΝ ĲβμΝ «πθİυηαĲδεάμΝ αθπĲİλσĲβĲαμ»Ν ıĲκθΝ ηδελσεκıηκΝ ĲπθΝ
παθİπδıĲβηδαευθΝ εαδΝ ĲİξθκζκΰδευθΝ δįλυηΪĲπθ,Ν πζΫθκθĲαμΝ ĲαΝ ξΫλδαΝ ĲβμΝ υμΝ ıτΰξλκθκμΝ ΠσθĲδκμΝ
ΠδζΪĲκμΝ εαδΝ ηΫθκθĲαμΝ αηΫĲκξβΝ ıĲαΝ πλκίζάηαĲαΝ ĲκυΝ İυλτĲİλκυΝ εκδθπθδεκτΝ ıυθσζκυ,Ν İέθαδΝ
απκΰκβĲİυĲδεάέ 

ΟΝİπδıĲάηκθαμ,ΝκφİέζİδΝθαΝίκβγάıİδΝĲκυμΝıυθαθγλυπκυμΝĲκυ,ΝθαΝθκδαıĲΫδΝΰδαΝĲβθΝİυβηİλέαΝĲκυμ,Ν
θαΝİπδįδυιİδΝĲβθΝπλσκįκΝεαδΝĲβθΝηİĲαıĲλκφάΝĲκυΝεέίįβζκυΝstatus quo ĲπθΝβηİλυθΝηαμέΝΣσĲİΝησθκΝ
γαΝΫξİδΝπλΪιİδΝεΪĲδΝıπκυįαέκ,ΝĲκΝσπκδκΝέıπμΝθαΝηβθΝαπκφΫλİδΝįΪφθİμΝεαδΝξλάηαĲα,ΝσηπμΝεαθΫθαμΝ
įİθΝγαΝηπκλΫıİδΝθαΝĲκυΝαλθβγİέΝηδαΝγΫıβΝıĲαΝεδĲΪπδαΝĲπθΝαθγλυππθΝεαδΝσξδΝıİΝαυĲΪΝĲπθΝηέαİλπθΝ
εαδΝξαηİλπυθΝαθγλππΪεπθέ 

 

 

 

 

 

 



Τεχνοʄογία ʃαι Διάγνωση 

 

 

7 

ΠǼΡΙǼΥΟΜǼΝǹ 

1. ΙıĲκλέαΝ εαδΝ İιΫζδιβΝ ĲβμΝǺδκζκΰέαμΝ εαδΝ ĲβμΝΚυĲĲαλκΰİθİĲδεάμΝηΫıπΝαθαεαζτοİπθ-ıĲαγηυθ 
(΢İζέįİμΝκ-13) 

2. ǼπδıεσπβıβΝ εαĲβΰκλδυθΝξλπηκıπηαĲδευθΝαθπηαζδυθ (΢İζέįİμΝ1ζ-20) 

3. ΣİξθδεΫμΝαθΪζυıβμΝξλπηκıπηΪĲπθμΝπζİκθİεĲάηαĲα,Νπİλδκλδıηκέ,ΝİφαληκΰΫμ (΢İζέįİμΝβ1-

24) 

4. ǻκηάΝĲκυΝξλπηκıυηαĲκμ (΢İζέįİμΝβ5-29) 

5. ΚαλυσĲυπκμμΝαθΪζυıβΝĲİξθδεάμ,Νξλυıİδμ,ΝπαλαĲάλβıβΝξλπηκıπηΪĲπθ (΢İζέįİμΝγ0-34) 

6. FISH: in situ υίλδįδıησμΝ ηİ φγκλδκξλυηαĲα,Ν αλξάΝ ηİγσįκυ,Ν įδαφκλİĲδεΫμΝ πλκıİΰΰέıİδμ( 
΢İζέįİμΝγ5-37)  

7. CGH εαδΝaCGH(΢İζέįαΝγ8) 

8. PCR: ίαıδεΫμΝ αλξΫμ,Ν πζİκθİεĲάηαĲα,Ν ηİδκθİεĲάηαĲα,Ν įδαφκλİĲδεΫμΝ πλκıİΰΰέıİδμ (΢İζέįİμ 
39-46) 

9. SequencingμΝαθΪζυıβΝıυıĲβηΪĲπθΝπλυĲβμ,ΝįİτĲİλβμΝεαδΝĲλέĲβμΝΰİθδΪμ (΢İζέįİμΝζ6-57) 

10. NIPTμΝηβΝİπİηίαĲδεσμΝπλκΰİθθβĲδεσμΝΫζİΰξκμΝηİΝĲβΝξλάıβΝcffDNA İηίλτκυ (΢İζέįİμΝη8-61) 

11. ǹθĲέΝİπδζσΰκυΝεαδΝİυξαλδıĲέİμ (΢İζέįİμΝθ2-63) 

12. ΢τθĲκηβΝπİλέζβοβΝıĲβθΝǼζζβθδεάΝεαδΝǹΰΰζδεάΝΰζυııα (΢İζέįαΝθ4) 

13. Ǻδίζδκΰλαφέα (΢İζέįİμΝθ5-66) 
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1.Ι΢ΣΟΡΙǹΝ ΚǹΙΝ ǼΞǼΛΙΞǾΝ ΣǾ΢Ν ǺΙΟΛΟΓΙǹ΢Ν ΚǹΙΝ ΣǾ΢Ν ΚΤΣΣǹΡΟΓǼΝǼΣΙΚǾ΢Ν ΜǼ΢ΧΝ
ǹΝǹΚǹΛΤΦǼΧΝ-΢ΣǹΘΜΧΝ 

ǹθΝ εκδĲΪιİδΝ εαθΫδμΝπέıπΝıĲβθΝ δıĲκλέα,Ν γαΝπαλαĲβλάıİδΝππμΝκυıδαıĲδεΪΝβΝ αθγλππσĲβĲαΝ ΰδαΝ ΫθαΝ
İιαδλİĲδεΪΝ ηİΰΪζκΝ ξλκθδεΪΝ įδΪıĲβηα,Ν παλΫηİδθİΝ ıĲΪıδηβΝ σıκθΝ αφκλΪΝ ĲκΝ εκηηΪĲδΝ ĲβμΝ
İπδıĲβηκθδεάμ-ĲİξθκζκΰδεάμΝπλκσįκυέ 

΢İΝαυĲάΝĲβθΝεαĲΪıĲαıβΝıυθΫίαζζİΝĲαΝηΫΰδıĲα,ΝβΝİıεİηηΫθβΝεαδΝεαγαλΪΝΰδαΝζσΰκυμΝξİδλαΰυΰβıβμ,Ν
ΫζζİδοβΝ ησλφπıβμΝ εαδΝ παδįİέαμΝ ĲβμΝ πζİδκθσĲβĲαμΝ ĲπθΝ αĲσηπθΝ εαδΝ βΝ πİδıηαĲδεάΝ αθĲέıĲαıβΝ ĲβμΝ
γλβıεİυĲδεάİΝ εαδΝ πκζδĲδεάμΝ βΰİıέαμ,Ν θαΝ απκįİξĲκτθΝ εαδΝ θαΝ İθıπηαĲυıκυθΝ θΫİμΝ γİπλέİμΝ εαδΝ
İπδĲİτΰηαĲα,ΝπκυΝεαĲΫλδπĲαθΝπαΰδπηΫθİμΝεαδΝζαθγαıηΫθİμΝαθĲδζάοİδμΝξδζδİĲδυθέ 

ΌηπμΝεαδΝηİĲΪΝĲδμΝıεκĲİδθΫμΝαυĲΫμΝπİλδσįκυμΝΰδαΝĲκΝαθγλυπδθκΝπθİτηα,ΝβΝİπδıĲβηκθδεάΝεκδθσĲβĲαΝ
ıυθΫξδıİΝθαΝεδθİέĲαδΝηİΝΰθυηκθαΝıυΰεİελδηΫθαΝįσΰηαĲαΝαθαΝİπδıĲάηβ,ΝεαδΝθαΝαπκλλέπĲİδΝηİΝτίλİδμΝ
εαδΝ İδλπθİέİμ,Ν εΪγİΝ Ν ΪθγλππκΝ πκυΝ ĲσζηαΰİΝ θαΝ πİδλαηαĲδıĲİέ,Ν θαΝ įκεδηΪıİδΝ εαδΝ θαΝ αθαεαζτοİδΝ
θΫκυμΝκλέακθĲİμέ 

ǼδįδεσĲİλαΝ ıĲβθΝ İπδıĲάηβΝ ĲβμΝ Ǻδκζκΰέαμ,Ν βΝ πλσκκįκμΝ απσΝ ĲβθΝ İπκξάΝ ĲπθΝ αλδıĲκĲİζδευθΝ
παλαĲβλάıİπθΝΫπμΝεαδΝĲκθΝįΫεαĲκ-ΫίįκηκΝαδυθαΝİέθαδΝįέξπμΝįδΪγİıβΝυπİλίκζάμ,ΝαπİδλκİζΪξδıĲβέΝ
΢ξİįσθΝ įυκΝ ξδζδΪįİμΝ ξλσθδαΝ βΝ İπδıĲάηβΝ πκυΝ ηİζİĲΪİδΝ ĲβθΝ απά,Ν παλΫηİδθİΝ απİζπδıĲδεΪΝ
παλαηİζβηΫθβέΝΠλαΰηαĲδεσΝİδλπθδεσ,ΝαθΝıεİφĲκτηİΝĲβθΝİιαγζέπıβΝεαδΝ ĲκθΝπσθκΝπκυΝυπΫηİδθαθΝ
κζσεζβλİμΝ ΰİθθİΫμΝ αθγλυππθ,Ν ζσΰπΝ ΫζζİδοβμΝ ΫıĲπΝ εαδΝ ıĲκδξİδπįυθΝ ΰθυıİπθΝ υΰδİδθάμΝ εαδΝ
įδαĲλκφάμέ 

΢υθυπκζκΰέακθĲαμΝ ĲαΝπαλαπΪθπ,Ν γαΝπİλέηİθİΝ εαθİέμΝ ππμ γαΝ İλξσĲαθΝ βΝ ıĲδΰηάΝ ΰδαΝ ĲβθΝ ηİΰΪζβΝ
αθαεΪζυοβΝπκυΝγαΝπλκıΫφİλİΝθΫİμΝπλκκπĲδεΫμέΝΌπİλΝεαδΝİΰΫθİĲκ,ΝıĲαΝηΫıαΝĲκυ 17κυ  αδυθαηİΝĲβθΝ
İφİτλİıβΝĲκυΝκπĲδεκτΝηδελκıεκπέκυέ 

ǺΫίαδα,ΝΰδαΝθαΝφĲΪıκυηİΝıĲκΝıάηİλα,ΝπΫλαıαθΝıξİįσθΝĲΫııİλİδμΝαδυθİμ,ΝαλΰάμΝαζζΪΝĲκυζΪξδıĲκθΝ
υπαλεĲάμΝİιΫζδιβμέΝ΢ĲβθΝπκλİέαΝαυĲάΝπαλαĲβλκτηİΝΝσĲδΝαπσΝĲκΝ1θηίΝΫπμΝĲκΝ1κηίΝĲαΝίάηαĲαΝάĲαθΝ
αθΝ ηβΝ ĲδΝ ΪζζκΝ θİκΰθδεΪέΝ ΣİλΪıĲδİμΝ φυıδκΰθπηέİμΝ σππμΝ κΝ ǻαλίέθκμΝ εαδΝ κΝ ΜΫθĲİζΝ γİπλάγβεαθΝ
παλέİμΝĲβμΝİπδıĲάηβμΝΰδαΝηİΰΪζκΝξλκθδεσΝįδΪıĲβηαΝεαδΝησθκΝηİΝĲκθΝİλξκησΝĲκυΝβίκυ αδυθαΝυπάλιİΝ
πλαΰηαĲδεσΝİθįδαφΫλκθΝεαδΝπλσκįκμέ 

ΟφİέζκυηİΝ θαΝ İιİĲΪıκυηİΝ ĲδμΝ ξλκθκζκΰέİμ-κλσıβηαΝπκυΝıξĲέακθĲαδΝηİΝ ĲβθΝ δıĲκλέαΝ ĲβμΝǺδκζκΰέαμΝ
εαδΝ εαĲσπδθΝ ĲσυĲκυΝ θαΝ İπİεĲαγκτηİΝ ıĲδμΝ αθαεαζτοİδμΝ πκυΝ πλκυγβıαθΝ ĲκΝ πİįέκΝ ĲβμΝ
ΚυĲαλκΰİθİĲδεάμ,Ν συĲπμΝυıĲİΝ θαΝίλİγκτηİΝıİΝ γΫıβΝ θαΝ İεĲδηάıκυηİΝ ĲβθΝ εαĲΪıĲαıβΝıĲβθΝ κπκέαΝ
ίλδıεσηαıĲİΝĲβθΝıάηİλκθΝβηΫλαέ 

ǼθįİδεĲδεΪ 

ΜİĲΪΝ ĲβθΝαθαεΪζυοβΝĲκυΝηδελκıεκπέκυ,ΝβΝ İıπĲİλδεάΝįκηάΝ ĲπθΝφυĲυθΝεαδΝ ĲπθΝαυπθΝηπκλσυıİΝ
πζΫκθΝθαΝηİζİĲβγİέέΝΣκΝ1θθη,ΝκΝR.Hooke ξλβıδηκπκδυθĲαμΝĲκΝπλυĲκΝκπĲδεσΝηδελκıεσπδκΝΫįİδιİΝ
σĲδΝĲκΝεαζαηπσεδΝαπκĲİζΫδĲαδΝαπσΝηδελσĲİλİμΝηκθΪįİμ,ΝπκυΝĲαΝκθσηαıİΝετĲĲαλαέΝǳĲαθΝβΝαπαλξάΝ
ĲβμΝİπδıĲάηβμΝπκυΝκθκηΪακυηİΝΚυĲĲαλκζκΰέα,ΝβΝκπκέαΝıĲσξκΝĲβμΝΫξİδΝĲβθΝεαĲαθσβıβΝĲβμΝįκηδεάμΝ
κλΰΪθπıβμΝ ĲπθΝευĲĲΪλπθέΟΝLeeuwenhoek παλαĲάλβıİΝίαεĲάλδαΝεαδΝπλπĲσαπαΝεαδΝαθαεΪζυοİΝ
ΫĲıδΝ ΰδαΝ πλυĲβΝ φκλΪΝ ĲκυμΝ ηδελκκλΰαθδıηκτμέΜİĲΪΝ απσΝ πλκıπΪγİδαΝ πκζζυθΝ İλİυθβĲυθ,Ν
įδαφκλİĲδεΪΝεκηηΪĲδαΝĲκυΝευĲĲΪλκυΝεαδΝĲπθΝįδαįδεαıδυθΝĲβμΝαπάμΝΫΰδθαθΝΰθπıĲΪέ 

ǻİθΝ άĲαθΝ παλΪΝ ησθκΝ ıĲαΝ 1λίίΝ σĲαθΝ κδΝ θσηκδΝ ĲκυΝ G.Mendel İπαθάζγαθΝ ıĲκΝ πλκıεάθδκΝ εαδΝ βΝ
İπδıĲάηβΝ ĲβμΝ ΰİθİĲδεάμΝ ΪλξδıİΝ θαΝ ıξβηαĲέαİĲαδΝ απκαβĲυθĲαμΝ θαΝ εαĲαθκάıİδΝ ĲβθΝ ίΪıβΝ εαδΝ ĲβθΝ
εζβλκθσηβıβΝĲβμΝπκδεδζσĲβĲαμΝıĲκυμΝκλΰαθδıηκτμέ 
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ΟδΝ δįΫİμΝĲβμΝευĲĲαλκζκΰέαμΝεαδΝ ĲβμΝΰİθİĲδεάμΝıυθįυΪıĲβεαθΝυıĲİΝθαΝıξβηαĲδıĲİέΝβΝİπδıĲάηβΝĲβμΝ
ευĲĲαλκΰİθİĲδεάμέΝ ǾΝ ıτθĲβιβΝ αυĲάΝ πλκάζγİΝ απσΝ ĲβθΝ įδαπέıĲπıβΝ σĲδΝ ĲαΝ ΰκθέįδαΝ πκυΝ κλέακυθΝ
įδΪφκλİĲδεκτμΝξαλαεĲάλİμΝίλέıεκθĲαδΝıĲαΝξλπηκıυηαĲαέ 

ΣαΝθκυεζİδεΪΝκιΫαΝαπκηκθυγβεαθΝΰδαΝπλυĲβΝφκλΪΝĲκΝ1κθλ,ΝσηπμΝįİθΝάĲαθΝπαλΪΝησθκΝĲκΝ1λζζ,Ν
σĲαθΝ κΝ Avery εαδΝ κδΝ ıυθİλΰΪĲİμΝ ĲκυΝ απΫįİδιαθΝ ππμΝ ĲκΝ DNA İέθαδΝ ĲκΝ ΰİθİĲδεσΝ υζδεσέΝ ǾΝ įκηά,Ν
ζİδĲκυλΰέαΝεαδΝΪζζİμΝİεφΪθıİδμΝ ĲπθΝθκυεζİδευθ,ΝηİζİĲάγβεαθΝΫεĲκĲİΝİπδıĲαηΫθαέǾΝαπκıαφάθδıβΝ
ĲκυΝ ΰİθİĲδεκτΝ ευįδεΪΝ ΫΰδθİΝ εαĲΪΝ ĲβθΝ įδΪλεİδαΝ ĲβμΝ įİεαİĲέαμΝ ĲκυΝ 1λθίέǾΝ πλυĲβΝ φκλΪΝ πκυΝ
ıυθĲΫγβεİΝΰκθέįδκΝάĲαθΝĲκΝ1λιηΝαπσΝĲκθΝKhorana εαδΝĲκυμΝıυθİλΰΪĲİμΝĲκυέ 

ǹθαζυĲδεσĲİλα 

1665 HookeμπαλαĲάλβıβΝευĲĲΪλπθΝεαζαηπκεδκτΝηİΝκπĲδεσΝηδελκıεσπδκ 

1672 GrewμηδελκıεκπδεάΝαθαĲκηέαΝφυĲυθ-ΘİπλέαΝαλıİθδεκτΝεαδΝγβζυεκτ 

1674 LeeuwenhoekμίİζĲέπıβΝ ηδελκıεκπέκυΝ ηΫıπΝ ĲλδίάμΝ ĲκυΝ φαεκτΝ εαδΝ ηİζΫĲβΝ ίαĲβλέπθ,Ν
πλπĲκαυπθΝεαδΝευĲĲΪλπθΝαέηαĲκμ 

1694 CamerariusμαπσįİδιβΝτπαλιβμΝφτζκυΝıĲαΝφυĲΪ 

1761-1766 KolreuterμαπσįİδιβΝυίλδįδıηκτΝıĲαΝφυĲΪ 

1809 LamarckμγİπλέαΝİιΫζδιβμ-εζβλκθσηβıβμΝİπέεĲβĲπθΝξαλαεĲβλδıĲδευθ 

1828 BrownμαθαεΪζυοβΝπυλάθαΝıĲαΝφυĲΪ 

1835 MohlμευĲĲαλδεάΝįαέλİıβ 

1838-1839 Schleiden/SchwannμευĲĲαλδεάΝγİπλέα 

1859 DarwinμΝγİπλέαΝĲβμΝİιΫζδιβμ 

1865 MendelμΝυίλδįδıησμΝıĲαΝφυĲΪ 

1869 MiescherμΝαθαεΪζυοβΝθκδυεζİδευθΝκιΫπθΝıĲκΝıπΫληαΝĲκυΝıκζπηκτ 

1875 PasteurμįκυζİτκθĲαμΝ ηİΝ ηδελκκλΰαθδıηκτμ,Ν απΫįİδιİΝ ππμΝ βΝ απάΝ πλκετπĲİδΝ απσΝ
πλκυπΪλξκυıαΝαπά 

1876 HertwigμΝαθαεΪζυοİΝσĲδΝβΝΰκθδηκπκέβıβΝİέθαδΝΫθπıβΝıπΫληαĲκμ-παλέκυ 

1882 FlemmingμΝηέĲπıβΝεαδΝξλπηαĲέθβ 

1883 Galton μΝαθγλυπδθβΝεζβλκθκηδεσĲβĲαΝεαδΝİυΰκθδεά(Eugenics) 

1883 BenedenμΝκΝαλδγησμΝĲκθΝΰαηİĲδευθΝξλπηκıπηΪĲπθΝİέθαδΝηδıσμΝĲπθΝıπηαĲδευθ 

1883-1885 WeismannμησθκΝκδΝαζζαΰΫμΝıĲαΝΰαηİĲδεΪΝετĲĲαλαΝεζβλκθκηκτθĲαδ 

1884 StrasburgerμΝİπδίİίαέπıİΝαλξΫμΝHertwig 

1886 AbbeμΝζΪįδΝıĲκΝφΪεσΝεαδΝΪυιβıβΝįδαελδĲδεάμΝδεαθσĲβĲαμΝκπĲδεκτΝηδελκıεκπέκυ 

1891 HenkingμΝπαλαĲάλβıβΝΧΝξλπηκıυηαĲκμ 

1892 BoveriμΝξλπηκıπηδεάΝγİπλέαΝεζβλκθκηδεσĲβĲαμ 
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1900 Correis, Tschermak, de Vries: İπδίİίαέπıβ θσηπθ Mendel 

1901 de VriesμΝπλυĲβΝαθαφκλΪΝĲκυΝσλκυΝΜİĲΪζζαιβ 

1902 McCiung: X ξλπηκıυηαĲαΝıİΝΫθĲκηα 

1902-1903 SuttonμΝγİπλέαΝξλπηκıπηαĲδεάμΝεζβλκθκηδεσĲβĲαμ 

1903 JohansenμΝİδıαΰπΰάΝσλπθΝΰκθέįδκ,ΰκθσĲυπκμ,ΝφαδθσĲυπκμ 

1904 MontgomeryμΝİδıαΰπΰάΝσλκυΝαυĲκıπηδεΪ 

1908 GatesμΝπλυĲβΝπαλαĲάλβıβΝįαεĲυζδκİδįκτμΝξλπηκıυηαĲκμ 

1909 Janssens: γİπλέαΝξδαıηΪĲπθΝηİέπıβμ 

1910 MorganμΝ ηİĲΪζζαιβΝ ΪıπλκυΝ ηαĲδκτΝ ıĲβθΝ D.Melanogaster εαδΝ ıυıξΫĲδıβΝ ηİΝ φυζİĲδεΪΝ
ξλπηκıυηαĲα(Nobel ĲκΝ1λγγ,πλυĲκμΝευĲĲαλκΰİθİĲδıĲάμ) 

1917-1919 BridgesμįδπζαıδαıησμΝıĲβθΝDrosophilla 

1921 SturtentμΝαθαıĲλκφάΝξλπηκıυηαĲκμΝεαδΝBlakesleeμΝĲλδıπηέαΝıĲαΝφυĲΪ 

1924 Feulgen/Rossenbeck: ĲİξθδεάΝξλυıβμΝξλπηκıπηΪĲπθ 

1926 Stern: ηİĲΪγİıβ ıĲβ Drosophilla 

1927 Muller:πλσεζβıβΝηİĲαζζΪιİπθΝηİΝαεĲέθİμΝΧΝıĲβθΝDrosophilla(Nobel 1946) 

1928 HeitzμΝİδıαΰπΰάΝσλπθΝİυξλπηαĲέθβΝεαδΝİĲİλκξλπηαĲέθβ 

1929 B.McClintockμηκλφκζκΰδεάΝαθαΰθυλδıβΝξλπηκıπηΪĲπθΝεαζαηπκεδκτ 

1932 Ruuka/KnollμΝπİλδΰλαφάΝαλξυθΝβζİεĲλκθδεκτΝηδελκıεκπέκυ 

1937 BlakesleeμΝεκζξδεέθβ 

1939 DarlingtonμΝδıκ-ξλπησıπηα 

1944 Auerbach/RobsonμξλάıβΝξβηδευθΝΰδαΝηİĲαζζΪιİδμ 

1944 Avery,McLeod,McGary,GriffithμΝǹπσįİδιβΝππμΝĲκΝDNA İέθαδΝĲκΝΰİθİĲδεσΝυζδεσ 

1949 BarrμΝıπηΪĲδκΝBarr 

1950 McClintockμΝıυıĲάηαĲαΝİζΫΰξκυΝıĲκΝεαζαησεδ(Nobel 1983) 

1952 Hershey/Chase: 35S εαδ 32P ıάηαθıβ απΫįİδιİΝππμΝĲκΝDNA İέθαδΝĲκΝΰİθİĲδεσΝυζδεσ 

1952 ChargaffμΝεαĲΫΰλαοİΝĲδμΝA/T εαδΝG/C αθαζκΰέİμ 

1953 Watson/Crick/Wilkins/Franklin: įκηά įδπζάμ Ϋζδεαμ DNA(Nobel 1962 κδΝĲλİδμΝπλυĲκδ) 

1958 Meselson/StahlμβηδıυθĲβλβĲδεάΝαθĲδΰλαφάΝεαδΝCrick:tRNA εαδΝαθĲδεπįδεσθδκ 

1959 LejeuneμΝαθαεΪζυοβΝıυθįλσηκυΝDown εαδΝFordμαθαεΪζυοβΝıυθįλσηκυΝTurner 

1961 Jacob/Monod: κπİλσθδκ(Nobel 1965) 
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1961 Nirenberg/MattheiμıπΪıδηκΝĲκυΝΰİθİĲδεκτΝευįδεΪ(επįδεσθδκήĲλδπζΫĲα) 

1962 ArberμΫθαυηαΝπİλδκλδıηκτ 

1962-1963 Nass/NassμΝτπαλιβΝDNA ıİΝηδĲκξσθįλδα 

1964 HolidayμυίλδįδεσΝ ηκθĲΫζκΝ εαδΝ Britten/WurngμİπαθαζαηίαθσηİθαΝ εκηηΪĲδαΝ DNA ıĲκυμΝ
İυεαλυυĲİμ 

1966 Crick:Wobble hypothesis(ΫθαΝαηδθκιτ,πİλδııσĲİλαΝεπįδεσθδα) 

1967 GellertμΝαθαεΪζυοβΝζδΰΪıβμ 

1970 Pardue/Gill: DNA/DNA εαδ RNA/DNA υίλδįδıησμ in situ 

1970 Caspersson:φγκλέακυıα εαδ G-Banding Ĳİξθδεά ξλπηκıπηΪĲπθ εαδ 
Baltimore/Temin:αθĲέıĲλκφβ ηįİĲαΰλαφΪıβ ıİ λİĲλκδκτμ 

1972 Singer/NicolsonμΝγİπλέαΝσĲδΝκδΝίδκζκΰδεΫμΝηİηίλΪθİμΝİέθαδΝυΰλΪΝįυκΝįδαıĲΪıİπθ 

1973 NathansμπİλδκλδıĲδεΪΝ ΫθαυηαΝ ΰδαΝ ξαλĲκΰλΪφβıβΝ ξλπηκıπηΪĲπθ(Nobel 1978 ηααέΝ ηİΝ
Nathans,Arber) 

1974 ThomasμΝπαζέθįλκηδεΫμΝαεκζκυγέİμ 

1975 KhoranaμΝĲİξθβĲάΝıτθγİıβΝΰκθδįέκυ 

1977-78 Sanger: split ΰκθέįδα 

1982 Bloom/Carbon:ηκλδαεάΝįκηάΝεİθĲλκηİλδįέκυ 

1983 EvansμΝαθαεΪζυοβΝευεζδθυθ 

1987 Greider/Blackburn: αθαεΪζυοβ ĲİζκηİλΪıβμ εαδ Burk/Corle/Olson:Yeast Artificial 

Chromosomes 

ǹΝǹΚǹΛΤΦǼΙ΢ΝΚΟΜǺΙΚǾ΢Ν΢ǾΜǹ΢Ιǹ΢ΝΓΙǹΝΣǾΝΝΚΤΣΣǹΡΟΓǼΝǼΣΙΚǾ 

ǹέΝ ΚαζζδΫλΰİδαΝ ευĲĲΪλπθ-δıĲυθμΝ ΟΝ S.Ringer, ǺλİĲαθσμΝ φυıδκζσΰκμ,Ν αθαΰθπλέαİĲαδΝ πμΝ κΝ
įβηδκυλΰσμΝĲκυΝ«Ringer’s Lactate» įδαζτηαĲκμ,ĲκΝκπκέκΝπİλδΫΰλαοİΝıΫΝΫθαΝαπσΝĲαΝπİδλΪηαĲΪΝĲκυΝ
ĲκΝ1κκβΝπκυΝαφκλσυıαθΝin vitro αζαĲδεΪΝįδαζτηαĲαΝΰδαΝĲβθΝįδαĲάλβıβΝκλΰΪθπθΝαυπθΝΫιπΝαπσΝĲκΝ
ıυηαέǹλΰσĲİλα,Ν κΝ Roux(1885) εαδΝ κΝ Harrison(1907-1910) εαγδΫλπıαθΝ ĲβθΝ ηİγκζκΰέαΝ εαδΝ ĲδμΝ
αλξΫμέ 

ǺέΝΠκζυĲİθδεΪΝ ξλπηκıυηαĲαμΝΟ E.Balbiani,ηδελκίδκζσΰκμΝπκυΝ ΫΰδθİΝ İηίλυκζσΰκμ,ΝπλσĲİδθİΝ ĲβθΝ
γİπλέαΝ ĲβμΝ αυĲκθκηέαμΝ ĲπθΝ ΰαηİĲδευθΝ ευĲĲΪλπθΝ ıĲκΝChironomus. ǾΝ αθαΰθυλδıβΝ πκζυĲİθδευθΝ
ξλπηκıπηΪĲπθΝ άĲαθΝ ΫθαΝ ελέıδηκΝ ίάηαΝ ıĲβθΝ αθαΰθυλδıβΝ ĲπθΝ ηκĲέίπθΝ αυθπıβμΝ πκυΝ ίκβγκτθΝ
ıĲβθΝαθαΰθυλδıβΝįκηδευθΝαθαεαĲαĲΪιİπθΝεαδΝΰİθπηδευθΝαζζαΰυθέ 

Γέ ǽυθπıβΝGiemsaμΝǾΝαυθπıβΝG, απσΝĲκθΝGustav Giemsa, ξβηδεσΝεαδΝίαεĲβλδκζσΰκ,ΝΫεαθİΝĲβθΝ
αλξάΝ ΰδαΝ πκζζαπζΫμΝ ĲİξθδεİμΝ ξλυıβμΝ πκυΝ ξλβıδηκπκδκτθĲαδΝ ıάηİλαΝ ıİΝ İλΰαıĲβλδαεΫμΝ
ευĲĲαλκεαζζδΫλΰİδİμέΝ ǾΝ πλυĲβΝ įβηκıέİυıβΝ ΫζαίİΝ ξυλαΝ ĲκΝ 1λίζέΝ ǾΝ ξλπıĲδεάΝ απκĲİζΫδĲαδΝ απσΝ
azure B,βπıέθβΝεαδΝηπζİΝĲκυΝηİγυζİθέκυΝεαδΝξλβıδηκπκδάγβεİΝαλξδεΪΝΰδαΝδıĲκπαγκζκΰδεάΝξλυıβ,Ν
παλαıέĲπθΝ σππμΝ Σλυπαθσıπηα,ΧζαητįδαΝ εέαέǾΝ Giemsa ξλπηαĲέαİδΝ παλαıεİυΪıηαĲαΝ αέηαĲκμΝ
εαδΝ ηυİζκτΝ ĲπθΝ κıĲυθΝ ΰδαΝ θαΝ ιİξπλέακυθΝ İλυλκετĲĲαλα,Ν ζİηφκετĲĲαλα,Ν ηκθκετĲĲαλαΝ εαδΝ
αδηκπİĲΪζδαέΝΌηπμΝβΝδεαθσĲβĲαΝĲβμΝξλπĲδεάμΝθαΝıυθįΫİĲαδΝηİΝĲδμΝφπıφκλδεΫμΝκηΪįİμΝĲπθΝįİıηυθΝ
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A-T ĲβμΝ İπΫĲλİοİΝ θαΝ θαΝ ξλβıδηκπκδβγİέΝ ıĲβθΝ εαλυκĲυπδεάΝ αθΪζυıβΝ ĲπθΝ ηİĲαφαıδευθΝ
ξλπηκıπηΪĲπθέΝǹεσηβΝεαδΝıάηİλαΝξλβıδηκπκδİέĲαδΝεαĲΪΝεσλκθΝıİΝİλΰαıĲάλδαΝευĲĲαλκΰİθİĲδεάμέΝ
ΓδαΝθαΝίİζĲδυıκυηİΝĲβθΝπκδσĲβĲαΝαθΪζυıβμΝξλπηκıπηΪĲπθ,ΝπλκβΰİέĲαδΝβΝπΫοβΝĲπθΝπλπĲİδθυθΝ
ĲβμΝξλπηαĲέθβμΝηİΝĲλυοέθβΝπλσΝĲβμΝπλκıγάεβμΝGiemsa. 

ǻέΝΤπκĲκθδεσΝįδΪζυηαμΝǾΝĲυξΪδαΝαθαεΪζυοβΝĲκυΝαπσΝĲκΝHsu, ΚδθΫακ-ǹηİλδεΪθκΝευĲĲαλδεσΝίδκζσΰκ,Ν
ΫįπıİΝ υγβıβΝ ıĲβθΝ ευĲĲαλκΰİθİĲδεάΝ ĲπθΝ γβζαıĲδευθΝ εαδΝ ĲκυΝ αθγλυπκυέΝ ΢ĲκΝ εζαııδεσΝ πζΫκθΝ
«ΧλπηκıυηαĲαΝ γβζαıĲδεζπθΝ in vitro-αθγλυπδθκμΝ εαλυσĲυπκμ»Ν ĲκυΝ 1ληβ,Ν πİλδΰλΪφκθĲαδΝ ηİΝ
αελέίİδαΝ κδΝ įδαįδεαıέİμΝ ΰδαΝ ĲκΝ ıĲλυıδηκΝ ĲπθΝ ξλπηκıπηΪĲπθΝ ıİΝ πζαεέįδαΝ εαδΝ βΝ ηİγκįκζκΰέαΝ
αθαΰθυλδıβμΝĲπθΝζθΝξλπηκıπηΪĲπθΝĲπθΝαθγλππέθπθΝıπηαĲδευθΝευĲĲΪλπθέΝǼέθαδΝΰθπıĲσμΝπμΝκΝ
παĲΫλαμΝĲβμΝευĲĲαλκΰİθİĲδεάμΝĲπθΝγβζαıĲδευθέ 

ǼέΝǹελδίάμΝαλδγησμΝξλπηκıπηΪĲπθμΝΟΝTjio, ıİΝİπέıεİοβΝıĲκΝΠαθİπδıĲάηδκΝLund ĲβμΝ΢κυβįέαμΝĲκΝ
1ληη,ΝΫδθαδΝκΝπλυĲκμΝεαĲαΰİΰλαηηΫθκμΝθαΝαθαφΫλİδΝĲκθΝαλδγησΝζθΝıξİĲδεΪΝηİΝĲαΝξλπηκıυηαĲαέ 
ΣβθΝ αηΫıπμΝ İπσηİθβΝ ξλκθδΪΝ ηααέΝ ηİΝ ĲκθΝ Levan, įβηκıέİυıαθΝ ĲκΝ Hereditas report ıĲκΝ κπκέκΝ
αθαφΫλκυθΝππμΝĲαΝıπηαĲδεΪΝετĲĲαλαΝĲκυΝαθγλυπκυΝΫξκυθΝζθΝξλπηκıυηαĲαέΝΣκΝπλκαθαφİλγΫθΝ
İπİĲİτξγβΝ ηΫıπΝ ίİζĲέπıβμΝ ĲπθΝ ĲİξθδευθΝ ĲκυΝ Hsu εαδΝ αθΪζυıβΝ αθγλυπδθπθΝ πθİυηκθδευθΝ
δθκίζαıĲυθέ 

΢ΣέΝ ǹπİθİλΰκπκέβıβΝ ΧΝ ξλπηκıυηαĲκμμΝ ΣκΝ 1λθίέΝ ΟδΝ Ohno/Hauschka παλİέξαθΝ πζβλκφκλέİμΝ
ıξİĲδεΪΝηİΝ ĲβθΝκλΰΪθπıβΝĲκυΝΧΝξλπηκıυηαĲκμΝıĲαΝπκθĲέεδαέΝǾΝM.F.Lyon, ǹΰΰζέįαΝΰİθİĲέıĲλδα,Ν
ΫεαθİΝΫλİυθİμΝπΪθπΝıĲβθΝαπİθİλΰκπκέβıβΝĲκυΝΧ,ΝίαıδασηİθβΝıĲαΝπλσĲİλαΝıĲκδξİέαέΝΣβθΝİπκξά 

İεΫδθβ,Ν ησθκΝ κΝ αζηπδθδıησμΝ ıυθįİįİηΫθκμΝ ηİΝ φυζİĲδεΪΝ ξλπηκıυηαĲαΝ άĲαθΝ ΰθπıĲσμΝ ıĲκυμΝ
αθγλυπκυμ,ΝηİΝĲκυμΝΪλλİθİμΝθαΝηβθΝįδαγΫĲκυθΝİπδγβζδαεάΝξλυıβ(Pigment) εαδΝĲδμΝİĲİλκαυΰπĲδεΫμΝ
ΰυθαέεİμΝ θαΝ İηφαθέακυθΝ αηİĲλκİπάΝ ξλυıβέΝ ǾΝ Lyon αθαεΪζυοİΝ ĲβθΝ απİθİλΰκπκέβıβΝ Ϋθπ 

İλΰαασĲαθΝ πΪθπΝ ıĲκυμΝ εδθįτθκυμΝ ĲβμΝ λαįδİθΫλΰİδαμέΝ ǾΝ υπσγİıβΝ ĲβμΝ ππμΝ βΝ απİθİλΰκπκέβıβΝ
ıυηίαέθİδΝΰδαΝθαΝαπκεαĲαıĲαγΫδΝβΝįσıβΝΧΝıĲδμΝΰυθαέεİμ,ΝΫΰδθİΝıβηİέκΝαθαφκλΪμέ 

ǽέΝǹθαεΪζυοβΝĲλδıπηέαμΝβ1(Down)μΝΆıξİĲαΝηİΝĲβθΝįδξκΰθπηέαΝπκδκμΝγαΝΫπλİπİΝθαΝαθαΰθπλδıγΫδΝ
πİλδııσĲİλκΝεαδΝπκδκμΝσξδ,ΝβΝĲλδıπηέαΝβ1ΝİέθαδΝĲκΝπλυĲκΝπαλΪįİδΰηαΝπθİυηαĲδεάμΝεαγυıĲΫλβıβμΝ
πκυΝ ıυθįΫγβεİΝ ΪλλβεĲΪΝ ηİΝ ξλπηκıπηαĲδεάΝ αθπηαζέαέΝ ǹυĲσΝ ıυθΫίβΝ ĲκΝ 1ληλΝ απσΝ ĲκυμΝ
Lejeune/Gauthier/Turpin. ǾΝκηΪįαΝĲκυΝLejeune ίλάεİΝİπέıβμΝĲκΝıτθįλκηκΝCri-du-chat(1λθζ),Ν ĲκΝ
18q minus ıτθįλκηκ(1λθθ)ΝεαδΝĲδμΝĲλδıπηέİμΝλ(1λιί)ΝεαδΝκ(1λι1)έ(Ferguson, 2015) 

ǾέΝ ǹθαεΪζυοβΝ ĲλδıπηέαμΝ 1γ(Patau): ΣκΝ 1λθί,Ν κΝ ΓİληαθσμΝ K.Patau, αθΫφİλİΝ ĲβθΝ πλυĲβΝ
πİλέπĲπıβΝ ĲλδıπηέαμΝ 1γ,Ν ΰθπıĲσΝ εαδΝ υμΝ Bartholin-Patau ıυθįλκηκέΝ Ο Bartholin İέξİΝ πλυĲκμΝ
πİλδΰλΪοİδΝĲβθΝεζδθδεάΝİδεσθαΝπκυΝπİλδζαηίΪθİδΝπθİυηαĲδεάΝεαγυıĲΫλβıβ,ΝįυıηκλφέαΝıĲαΝαυĲδΪ,Ν
πκζυįαεĲυζέαΝ ıξδıĲέİμΝ πκζτΝ παζαδσĲİλαέΝ ǹλΰσĲİλα,Ν αθαεαζτφγβεİΝ σĲδΝ κφİέζİĲαδΝ ıİΝ ηβ-

įδαξπλδıησΝεαĲΪΝĲβΝηİέπıβέ 

Θέ ǹθαεΪζυοβΝĲλδıπηέαμΝ1κ(Edwards): ΣκΝ1λθίΝκΝEdwards αθαεΪζυοİΝĲβθΝĲλδıπηέαΝ1κέΝǼπέıβμ,Ν
İδıάΰαΰİΝ ĲβθΝ ζάοβΝ υζδεκτΝ απσΝ ĲκθΝ πζαεκτθĲα,Ν βΝ κπκέαΝ αλΰσĲİλαΝ ΫφİλθİΝ İπαθΪıĲαıβıĲβθΝ
πλκΰİθθβĲδεάΝįδΪΰθπıβΝĲπθΝİηίλτπθέΝǹθΫφİλİΝİπέıβμΝβίΝπİλδπĲυıİδμ ĲκυΝıυθįλσηκυΝCornelia 

de Lange εαδΝ αθΫπĲυιİΝ ĲκΝOxford-grid,Ν ΫθαθΝ ξΪλĲβΝ ΰδαΝ ĲβθΝ ıτΰελδıβΝ ΰİθİĲδευθΝ αζζβζκυξδυθΝ ıİΝ
įδΪφκλαΝİέįβΝεαδΝıĲκθΝΪθγλππκέ 

ΙέΝ΢τθįλκηκΝİτγλαυıĲκυΝΧμΝΣκΝ1λθλ,ΝκΝǹηİλδεΪθκμΝΰİθİĲδıĲάμΝLubs,ΝπαλαĲάλβıİΝΫθαΝαıυθάγδıĲκΝ
ΧΝξλπησıπηαΝηİΝηέαΝξαλαεĲβλδıĲδεάΝıĲΫθπıβΝıĲκΝηαελτΝίλαξέκθα,ΝıİΝζΝαıγİθİέμΝηİΝπθİυηαĲδεάΝ
εαγυıĲΫλβıβέΝΟθκηΪıĲβεİΝıπαıηΫθκΝΧ,ΝİθυΝĲβθΝİπσηİθβΝξλκθδΪΝκΝHecht ĲκΝκθσηαıİΝİτγλαυıĲκέΝ
ΟΝLubs απΫıπαıİΝİιαδλİĲδεΫμΝελδĲδεΫμΝΰδαΝĲβθΝįκυζİδΪΝĲκυΝıĲκΝıτθįλκηκΝαυĲσ,ΝĲκΝκπκέκΝαπκĲİζİέΝ
ĲκΝπδκΝıυθβγδıηΫθκΝαέĲδκ(εζβλκθκηδεκ)ΝΰδαΝεαγυıĲΫλβıβΝıĲκυμΝΪλλİθİμέ 
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ΚέΝΜİδπĲδεσμΝİπδξδαıησμ,ΝηİĲαγΫıİδμ,ΝĲİζκηİλά,ΝεİθĲλκηİλάμΝǾΝB.McClintock γİπλİέĲαδΝπμΝηέαΝαπσΝ
ĲκυμΝπδκΝεαĲαιδπηΫθκυμΝευĲĲαλκΰİθİĲδıĲΫμΝηİΝηİΰΪζβΝıυθİδıφκλΪΝıĲβθΝαθΪζυıβΝĲκυΝΰκθδįδυηαĲκμΝ
ĲκυΝ εαζαηπκεδκτέǾΝ įκυζİέαΝ ĲβμΝ κįάΰβıİΝ ıĲβθΝ αθαεΪζυοβΝ ĲκυΝ ΰİθİĲδεκτΝ αθαıυθįυαıηκτΝ ηΫıπΝ
İπδξδαıηκτΝ ıĲβθΝ ηΫδπıβΝ πκυΝ κįβΰİέΝ ıİΝ αθĲαζζαΰάΝ πζβλκφκλδυθΝ εαδΝ ıĲβθΝ πλκυγβıβΝ ĲβμΝ
πκδεδζσĲβĲαμέΟΝ πλυĲκμΝ ΰİθİĲδεσμΝ ξΪλĲβμΝ įβηδκυλΰάγβεİΝ ıĲκΝ İλΰαıĲάλδσΝ Ĳβμ,Ν σπκυΝ κδΝ φυıδεΫμΝ
δįέκĲβĲİμΝ ĲκυΝ φυĲκτΝ αθĲδıĲκδξάγβεαθΝ ηİΝ ξλπηκıπηαĲδεΫμΝ πİλδκξΫμέΝ ǼπέıβμΝ įδİλİτθβıİΝ ĲκΝ λσζκΝ
ĲπθΝĲİζκηİλυθΝεαδΝĲπθΝεİθĲλκηİλυθΝıĲβΝįδαĲάλβıβΝĲπθΝΰİθİĲδευθΝπζβλκφκλδυθέ 

ΛέΝΧλπησıπηαΝPhiladelphia εαδΝζİυξαδηέαμΝΣκΝ1λιγ,ΝβΝǹηİλδεαθέįαΝJanet Rowley, įβηκıέİυıİΝĲβθΝ
ΫλİυθΪΝĲβμΝıĲκΝξλπησıπηαΝPhiladelphia,ηδαΝδıκαυΰδıηΫθβΝηİĲΪγİıβΝπκυ πİλδζαηίΪθİδΝĲκΝΰκθέįδκΝ
BCR ĲκυΝξλπηκıυηαĲκμΝββΝεαδΝĲκΝΰκθέįδκΝABL1 ĲκυΝξλπηκıυηαĲκμΝλέΝǾΝηİĲΪγİıβΝαυĲάΝİέξİΝπμΝ
απκĲΫζİıηαΝĲβθΝİηφΪθδıβΝζİυξαδηέαμΝεαδΝΪζζπθΝĲτππθΝεαλεέθκυμέΝǾΝ έįδαΝαθαεΪζυοİΝİπέıβμΝĲβθΝ
t(8;21) ıĲβθΝ AML εαδΝ ĲβθΝ t(15;17) ıĲβθΝ APL. ǾΝ αθαΰθυλδıβΝ ĲπθΝ παλαπΪθπΝ κįάΰβıİΝ ıĲβθΝ
įβηδκυλΰέαΝφαληΪεπθΝσππμΝĲκΝGleevac, Atra. 

ΜέΝ΢τθįλκηκΝSmith-MagenisμΝ ΣκΝ 1λκθ,Ν βΝ ΰİθİĲέıĲλδαΝMagenis εαδΝ βΝ ΰİθİĲδεάΝıτηίκυζκμΝSmith, 

αθαΰθυλδıαθΝλΝαıγİθİέμΝηİΝΫζζİδηηαΝıĲκΝ17p11.2. 

ΝέΝ In situ ΤίλδįδıησμμΝΣκΝ1λθλ,ΝκδΝGall/Pardue πλυĲκδΝαθΫφİλαθΝ ĲβθΝτπαλιβΝυίλδįδευθΝηκλέπθΝ
RNA/DNA ηΫıπΝαυĲκλαįδκΰλαφέαμέΝΟδΝηİζΫĲİμΝαυĲΫμΝΫζαίαθΝξυλαΝıİΝπκετĲĲαλαΝĲκυΝXenopus. ΟΝ
Pardue İπέıβμΝ İέξİΝ ıυθİδıφκλΪΝ ıĲβθΝ απσįİδιβΝ ĲβμΝ ζİδĲκυλΰέαμΝ ĲπθΝ ĲİζκηΫλυθ,Ν ıĲβΝ
ξλπηκıπηαĲδεάΝ αθĲδΰλαφά,Ν ευĲĲαλδεά įδαέλİıβΝ εαδΝ ıĲβθΝ įδαĲάλβıβΝ ĲβμΝ αλξδĲİεĲκθδεάμΝ
ηİıκφαıδεκτΝπυλάθαέ 

Ξ. To 1990 oi Cremer/Lichter ıυθΫζαίαθ Ĳβθ δįΫαΝĲβμΝCGH. 

O. O Pinkel αιδκπκδυθĲαμΝĲβθΝΰθυıβΝαπσΝĲκυμΝCremer/Lichter İφΪληκıİΝĲβθΝFISH ĲİξθδεάΝΰδαΝĲβθΝ
ηζΫĲβΝĲβμΝĲλδıπηέαμΝβ1έǼπέıβμΝĲκΝ1λλβΝįβηκıέİυıİΝηδαΝηΫγκįκΝευĲĲαλκΰİθİĲδεάμΝαθΪζυıβμΝσΰεπθΝ
ηΫıπΝCGH. 

ΠέΝǹθκıκαπκĲτππıβΝεαδΝηδελκıυıĲκδξέİμμΝǾΝαθκıκαπκĲτππıβΝεαĲαΝSouthern ΫφİλİΝİπαθΪıĲαıβΝ
ıĲβΝ ηκλδαεάΝ ΰİθİĲδεάέΝ ΟΝ Southern εαδΝ κΝ Maskos, πİλδΫΰλαοαθΝ πλυĲκδΝ ĲκθΝ υίλδįδıησΝ
κζδΰκθκυεζİκĲδįέπθΝıİΝΰυΪζδθαΝπζαεέįδαέǳĲαθΝβΝαπαλξάΝĲβμΝηİγκįκζκΰέαμΝĲπθΝηδελκıυıĲκδξδυθέ 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



Τεχνοʄογία ʃαι Διάγνωση 

 

 

14 

2.ǼΠΙ΢ΚΟΠǾ΢ǾΝΥΡΧΜΟ΢ΧΜǹΣΙΚΧΝΝǹΝΧΜǹΛΙΧΝ 

ΜδαΝ ξλπηκıπηαĲδεάΝ αθπηαζέαΝ πλκετπĲİδΝ σĲαθΝ υφέıĲαĲαδΝ αζζαΰάΝ ıĲκθΝ αλδγησΝ άΝ ıĲβΝ įκηάΝ ĲπθΝ
ξλπηκıπηΪĲπθέΝǾΝαθπηαζέαΝαυĲάΝıĲβΝΰİθİĲδεάΝπζβλκφκλέαΝηπκλİέΝθαΝπλκεαζΫıİδΝπλκίζάηαĲαΝ
ıĲβθΝαθΪπĲυιβΝεαδΝıĲδμΝζİδĲκυλΰέİμΝĲκυΝıυηαĲκμέ(Khandekar et al, 2012) (Ponnuraj, 2011) 

ΟδΝ ξλπηκıπηαĲδεΫμΝ αθπηαζέİμΝ απκĲİζκτθΝ ηδαΝ ηİΰΪζβΝ εαĲβΰκλέαΝ αθγλυπδθπθΝ αıγİθİδυ,Ν
αθĲδπλκıππİτκυθΝĲκΝ1ΣΝσζπθΝĲπθΝΰİθθάıİπθ,ΝĲκΝβΣΝĲπθΝİΰευηκıυθυθΝıİΝΰυθαέεİμΝΪθπΝĲπθΝγηΝ
İĲυθΝεαδΝĲκΝηίΣΝĲπθΝαπκίκζυθΝĲκυΝπλυĲκυΝĲλδηάθκυέΝǼυγτθκθĲαδΝįİΝΰδαΝπİλδııσĲİλαΝαπσΝ1ίίΝ
ıτθįλκηαΝεαδΝİέθαδΝπκζτΝπδκΝıυθβγδıηΫθαΝαπσΝĲδμΝΜİθįİζδεΫμΝηκθκΰκθδįδαεΫμΝįδαĲαλαξΫμέ 

ΟδΝ ξλπηκıπηαĲδεΫμΝ αθπηαζέİμΝ İέθαδΝ İπέıβμ ΰθπıĲΫμΝ πμΝ ευĲĲαλκΰİθİĲδεΫμΝ įδαĲαλαξΫμέΝ ΣαΝ
πİλδııσĲİλαΝ ΫηίλυαΝ ηİΝ ξλπηκıπηαĲδεΫμΝ αθπηαζέİμ,Ν įİθΝ İπδίδυθκυθέΝ ǾΝ αθέξθİυıβΝ ĲπθΝ
įδαĲαλαξυθ,Ν ΰέθİĲαδΝ ıυθάγπμΝ ηİΝ įİέΰηαΝ αέηαĲκμΝ άΝ αηθδαεκτΝ υΰλκτΝ εαδΝ ξλάıβμΝ ĲİξθδευθΝ
εαλυκĲτπκυ, FISH, CGH, PCR, NGS et cetera. ΚΪπκδαΝıτθįλκηαΝİέθαδΝκλαĲΪΝπκζτΝİτεκζα,ΝηİΝηδαΝ
απζάΝξλυıβΝGiemsa, İθυΝεΪπκδαΝΪζζαΝαπαδĲκτθΝİδμΝίΪγκμΝαθΪζυıβΝĲκυΝΰκθδįδυηαĲκμέ 

ΟδΝξλπηκıπηαĲδεΫμΝαθπηαζέİμΝηπκλİέΝθαΝπλκετοκυθΝζσΰπμ 

ǹέΝΠλκίζβηΪĲπθΝεαĲΪΝĲβθΝηİέπıβΝάΝĲβθΝηέĲπıβ 

ǺέΝΧβηδευθΝπαλαΰσθĲπθ 

ΓέΝΦυıδευθΝπαλαΰσθĲπθΝσππμΝβΝδκθέακυıαΝαεĲδθκίκζέα 

ǻέΝǺδκζκΰδευθΝπαλαΰσθĲπθΝσππμΝκδΝδκέ 

ǼέΝǹυιβηΫθβμΝβζδεέαμΝĲβμΝηβĲΫλαμ 

΢ΣέΝΓκθΫα-φκλΫαΝξλπηκıπηαĲδεάμΝαθπηαζέαμ 

ǽέΝΧλπηκıκηδευθΝαθαεαĲαĲΪιİπθ(Νİπδξδαıηκέ,Ναθαıυθįυαıηκέ) 

 

Πέθαεαμ 1μ ΚαĲβΰκλδκπκέβıβ ξλπηκıπηαĲδευθ αθπηαζδυθ 
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Ǽδεσθα 1μ Μβ įδαξπλδıησμ εαĲΪ Ĳβθ ηΫδπıβ Ι εαδ ΙΙέ 

ǹΡΙΘΜǾΣΙΚǼ΢ΝǹΝΧΜǹΛΙǼ΢ 

ΟδΝ αλδγηβĲδεΫμΝ αθπηαζέİμΝ πİλδζαηίΪθκυθΝ ĲδμΝ πİλδπĲυıİδμΝ İεİέθİμΝ ıĲδμΝ κπκέİμΝ įδαφΫλİδΝ απσΝ ĲκθΝ
φυıδκζκΰδεσΝ αλδγησΝ ζθ(2n). ΠκζυπζκİδįέαΝ κθκηΪαİĲαδΝ βΝ εαĲΪıĲαıβΝ ıĲβθΝ κπκέαΝ υπΪλξκυθΝ
πκζζαπζΪıδαΝ ĲπθΝ βn ξλπηκıπηΪĲπθ,Ν σππμΝ Ĳλδπζκİδįέα(69,3n) εαδΝ ĲİĲλαπζκİδįέα(92,4n). ǾΝ
ĲλδπζκİδįέαΝηπκλİέΝθαΝπλκετοİδΝαπσΝĲβθΝαζζβζİπέįλαıβΝİθσμΝφυıδκζκΰδεκτΝΰαηΫĲβ(n) εαδΝΫθκμΝηβΝ
φυıδκζκΰδεκτΝ ΰαηΫĲβ(2n),Ν πλκετπĲκθĲαμΝ ΫĲıδΝ 3n αυΰπĲσέΝ ΟΝ ηβΝ φυıδκζκΰδεσμΝ ΰαηΫĲβμΝ κφİέζİĲαδΝ
ıĲκΝ ηβΝ įδαξπλδıησΝ εαĲΪΝ ĲβθΝ ηİέπıβέΝ ǾΝ ĲİĲλαπζκİδįέαΝ ηπκλİέΝ θαΝ πλκετοİδΝ İέĲİΝ ζσΰπΝ įυκΝ ηβΝ
φυıδκζκΰδευθΝΰαηİĲυθΝάΝζσΰπΝηβΝįδαξπλδıηκτΝεαĲΪΝĲβθΝπλυĲβΝηδĲπĲδεάΝįδαέλİıβΝĲκυΝαυΰπĲκτέΝΟδΝ
πκζυπζκİδįέİμΝ İπβλİΪακυθΝ ĲκΝ ıτθκζκΝ ĲκυΝ ΰİθİĲδεκτΝ υζδεκτΝ εαδΝ ıυθάγπμΝ įİθΝ İέθαδΝ ίδυıδηİμ(Ν
απκίκζΫμΝπλυĲκυΝĲλδηάθκυΝάΝγθβıδΰİθάΝθİκΰθΪ)έ 

ǾΝ αθİυπζκİδįέαΝ κλέαİĲαδΝ πμΝ κΝ πζİκθαıησμΝ άΝ ĲκΝ ΫζζİδηαΝ İθσμΝ άΝ įυκΝ ξλπηκıπηΪĲπθ,Ν ıĲκθΝ
φυıδκζκΰδεσΝ 2n αλδγησέΝ ΢υθİπυμΝ υπΪλξİδΝ βΝ ĲλδıπηέαΝ ıĲβθΝ κπκέαΝ υφέıĲαĲαδΝ ΫθαΝ παλαπΪθπΝ
ξλπησıπηα(47,2n+1) εαδΝ βΝ ηκθκıπηέαΝ ıĲβθΝ κπκέαΝ υπκζİέπİĲαδΝ ΫθαΝ ξλπησıπηα(45,2n-1). ΟδΝ
πİλδııσĲİλİμΝĲλδıπηέİμΝıİΝΫηίλυα,ΝκįβΰκτθΝıĲκΝγΪθαĲκέΝǾΝİπδίδυıβΝİθσμΝİηίλτκυΝηİΝĲλδıπηέαΝ
İιαλĲΪĲαδΝαπσΝĲκθΝĲτπκΝξλπηκıυηαĲκμΝπκυΝİηπζΫεİĲαδΝεαδΝπκδİμΝΰİθİĲδεΫμΝπζβλκφκλέİμΝįδαγΫĲİδέ 
ΠαλαįİέΰηαĲαΝ ίδυıδηπθΝ ĲλδıπηδυθΝ İέθαδΝ αυĲΫμΝ ĲπθΝ ξλπηκıπηΪĲπθΝ 1γ,Ν 1κ,Ν εαδΝ β1έΝ ΌζİμΝ κδΝ
υπσζκδπİμΝ ĲλδıπηέİμΝ ĲπθΝ αυĲκıπηδευθΝ įİθΝ İέθαδΝ ίδυıδηİμέΝ ΟδΝ ĲλδıπηέİμΝ ĲπθΝ φυζİĲδευθ,Ν ΫξκυθΝ
ηδελσĲİλκΝαθĲέεĲυπκΝıĲβθΝαθΪπĲυιβ,ΝεαδΝİέθαδΝıυθάγπμ ίδυıδηİμΝΫπμΝεαδΝĲβΝΰΫθθβıβέΝǾΝηκθαįδεάΝ
ηκθκıπηέαΝ πκυΝ İέθαδΝ ίδυıδηβΝ İέθαδΝ ĲκΝ ıτθįλκηκΝ Turner εαδΝ αφκλΪΝ ĲβθΝ τπαλιβΝ İθσμΝ ησθκΝ ΧΝ
ξλπηκıυηαĲκμέΝΌζİμΝκδΝυπσζκδπİμΝηκθκıπηέİμΝįİθΝİέθαδΝίδυıδηİμέ 
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ΟδΝπİλδııσĲİλİμΝαθİυπζκİδįέİμΝπλκεαζκτθĲαδΝαπσΝζΪγβΝıĲκθΝįδαξπλδıησΝĲπθΝευĲĲΪλπθέΝ΢İΝαυĲΫμΝ
Ĳδμ πİλδπĲυıİδμ,ΝκΝαλδγησμΝĲπθΝξλπηκıπηΪĲπθıĲαΝγυΰαĲλδεΪΝετĲĲαλα,ΝİέθαδΝΪθδıκμέΝΟδΝαθπηαζέİμΝ
αυĲΫμΝıυηίαέθκυθΝεαĲΪΝĲβΝįδΪλεİδαΝĲβμΝηİέπıβμΝΙ,ΙΙΝεαδΝĲβμΝηέĲπıβμέ 

ΟδΝαθİυπζκİδįέİμΝηπκλκτθΝθαΝεαĲβΰκλδκπκδβγκτθΝπμΝİιάμμ 

ǹέΝΣτπκμΝĲκυΝİηπζİεσηİθκυΝξλπηκıυηαĲκμ(αυĲκıπηδεσ,ΝφυζİĲδεσ) 

ǺέΝǹλδγησμΝĲπθΝİπβλİαασηİθπθΝευĲĲΪλπθμΝκηκΰİθάμ,ΝσĲαθΝβΝαθπηαζέαΝİέθαδΝπαλκτıαΝıİΝσζαΝĲαΝ
ετĲĲαλαΝάΝηπıαδεκτΝĲτπκυ,σĲαθΝβΝαθπηαζέαΝİέθαδΝπαλκτıαΝıİΝεΪπκδαΝετĲĲαλαΝεαδΝαφάθİδΝΪζζαΝ
αθİπβλΫαıĲα 

ΓέΝ΢υıξΫĲδıβΝάΝσξδΝηİΝįκηδεΫμΝαθπηαζέİμμΝİζΫυγİλİμ,ΝįέξπμΝįκηδεΫμΝξλπηκıπηαĲδεΫμΝαθπηαζέİμΝάΝ
ıυıξİĲδασηİθİμ,Ν παλκυıέαΝ πζİκθαασθĲπθΝ ξλπηκıπηΪĲπθΝ πλκıεκζζβηΫθαΝ ıİΝ ΪζζαΝ
ξλπηκıυηαĲαΝ įέξπμΝ θαΝ αζζκδυθİĲαδΝ κΝ αλδγησμΝ 2n άΝ οİυįάμΝ ΫζζİδοβΝ ξλπηκıυηαĲκμΝ ζσΰπΝ
ıτθĲβιβμΝηİΝεΪπκδκΝΪζζκ 

ǻέΝǹεİλαδσĲβĲαΝ ĲκυΝ ξλπηκıυηαĲκμμΝαπσζυĲβ,Ν ΫθαΝκζκσεζβλκΝξλπησıπηαΝπζİκθΪαİδΝ άΝ ζİέπİδΝ άΝ
βηδĲİζάμ,ΝΫθαΝηΫλκμΝĲκυΝξλπηκıυηαĲκμΝπζİκθΪαİδΝάΝζİέπİδέ 

ǾΝ ίαλτĲβĲαΝ εαδΝ κδΝ İπδπĲυıİδμΝ ĲπθΝ αλδγηβĲδευθΝ αθπηαζδυθΝ İιαλĲΪĲαδΝ απσμΝ 1)Ν ĲκθΝ ĲτπκΝ ĲβμΝ
αθπηαζέαμ,ΝĲκΝπζİκθΪακθΝΰİθİĲδεσΝυζδεσΝİέθαδΝζκΰσĲİλκΝİπδίζαίΫμΝĲκυΝİζζİδπκτμ,Νβ)ΝĲκΝΰκθδįδαεσΝ
πİλδİξσηİθκΝĲκυΝξλπηκıυηαĲκμΝπέξΝĲλδıπηέαΝ1ΝγαθαĲβφσλαΝİθυΝβΝĲλδıπηέαΝβ1ΝίδυıδηβΝεαδΝγ)Ν
ĲκθΝĲτπκΝĲπθΝευĲĲΪλπθΝπκυΝİπβλİΪακθĲαδΝ(αυĲκıπηδεΪΝάΝφυζİĲδεΪ)έ 

ǻΟΜΙΚǼ΢ΝǹΝΧΜǹΛΙǼ΢ 

Οδ įκηδεΫμΝ ξλπηκıπηαĲδεΫμΝ αθπηαζέİμΝ İέθαδΝ αθαεαĲαĲΪιİδμΝ ΰİθİĲδεκτΝ υζδεκτ,Ν ıĲκΝ έįδκΝ ĲκΝ
ξλπησıπηαΝ άΝ ηİĲαιτΝ ξλπηκıπηΪĲπθέΝ ΜİΝ ίΪıβΝ ĲαΝ φαδθκĲυπδεΪΝ απκĲİζΫıηαĲα,Ν κδΝ įκηδεΫμΝ
ξλπηκıπηαĲδεΫμΝαθπηαζέİμΝξπλέακθĲαδ: 

Ι)ΝΙıκλλκπβηΫθİμμΝıυθάγπμΝįİθΝκįβΰκτθΝıİΝφαδθκĲυπδεΫμΝαθπηαζέİμέΝΌζβΝβΝΰİθİĲδεάΝπζβλκφκλέαΝ
İέθαδΝπαλκτıαΝıĲβθΝφυıδκζκΰδεάΝπκıσĲβĲα,ΝσηπμΝίλέıεİĲαδΝıİΝįδαφκλİĲδεάΝıİδλΪΝάΝγΫıβέ 

ΙΙ)ΝΜβΝδıκλλκπβηΫθİμμΝυπΪλξİδΝπζİκθΪακθΝάΝİζζδπΫμΝΰİθİĲδεσΝυζδεσΝεαδΝκΝπλκετπĲπθΝφαδθσĲυπκμΝ
İέθαδΝηβΝφυıδκζκΰδεσμέ 

Ι΢ΟǽΤΓΙ΢ΜǼΝǼ΢ 

ǾΝαθαıĲλκφά(inversion) İέθαδΝ įκηδεάΝ αθπηαζέαΝπκυΝ ξαλαεĲβλέαİĲαδΝ απσΝ αζζαΰάΝ ĲβμΝıİδλΪμΝ ĲπθΝ
ΰκθδįέπθΝıİΝΫθαΝĲηάηαΝξλπηκıυηαĲκμέΝΟΝηβξαθδıησμΝįβηδκυλΰέαμΝĲβμΝαθαıĲλκφάμ, απκĲİζİέĲαδΝ
απσΝ ĲκΝ εσοδηκΝ İθσμΝ ĲηάηαĲκμΝ ıİΝ įτκΝ ıβηİέαΝ εαδΝ ĲβθΝ αεσζκυγβΝ πİλδıĲλκφάΝ 1κίΝ ηκδλυθΝ
αεκζκτγπμέΝ ΤπΪλξκυθΝ įτκΝ ĲτπκδΝ αθαıĲλκφάμμΝ πİλδεİθĲλδεά,Ν σĲαθΝ πİλδζαηίΪθİδΝ ĲβθΝ įκηάΝ ĲκυΝ
εİθĲλκηİλκτμΝεαδΝπαλαεİθĲλδεά,ΝσĲαθΝįİθΝπİλδζαηίΪθİδ ĲκΝεİθĲλκηİλΫμΝεαδΝıυηίαέθİδΝησθκΝıĲκθΝ
ηİΰΪζκΝάΝıĲκθΝηδελσΝίλαξέκθαέ 

ǾΝ ηİĲΪγİıβ(translocation) İέθαδΝ įκηδεάΝ αθπηαζέαΝ πκυΝ ξαλαεĲβλέαİĲαδΝ απσΝ ΫθαΝ άΝ πİλδııσĲİλαΝ
γλατıηαĲαΝDNA πκυΝ ηİĲαφΫλκθĲαδΝ απσΝ ΫθαΝ ξλπησıπηαΝ ıİΝ εΪπκδκΝ Ϊζζκ,Ν įέξπμΝ θαΝ υπΪλξκυθΝ
φαδθκĲυπδεΫμΝηİĲαίκζΫμέΝΧπλέαİĲαδΝıİΝĲλİδμΝĲτπκυμμ 

ǹέΝǹηκδίαέαΝ δıκαυΰδıηΫθβμΝγλατıβΝįυκΝξλπηκıπηΪĲπθΝıİΝΫθαΝıβηİέκΝĲκΝεαγΫθα,ΝεαδΝαθĲαζζαΰάΝ
ĲπθΝįτκΝγλαυıηΪĲπθέ 
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ǺέΝ ΜİΝ İδıαΰπΰΫμ(insertions)μΝ ηİĲαφκλΪΝ απσΝ ΫθαΝ ξλπησıπηαΝ ηİΝ γλατıβΝ įτκΝ ıβηİέπθ,Ν ĲκυΝ
πλκετπĲκθĲκμΝγλατıηαĲκμ,ΝıİΝΫθαΝΪζζκΝηβΝκησζκΰκΝξλπησıπηα,ΝηİΝγλΪυıβΝİθσμΝıβηİέκυέ 

ΓέΝΚαĲΪΝRobertsonμΝΫθπıβΝįυκΝαελκεİθĲλδευθΝξλπηκıπηΪĲπθ,ΝπκυΝΫξκυθΝγλΪυıβΝıĲβθΝπİλδκξάΝ
ĲπθΝεİθĲλκηİλυθΝηİΝαπυζİδαΝĲπθΝβΝηδελυθΝίλαξδσθπθ,ΝκδΝκπκέκδΝπİλδΫξκυθΝΰκθέįδαΝrRNA εαδΝįİθΝ
İπβλİΪακυθΝĲκΝφαδθσĲυπκέΝǹυĲσΝĲκΝİέįκμΝηİĲΪγİıβμΝκįβΰİέΝıİΝηδελσĲİλκΝαλδγησΝξλπηκıπηΪĲπθέ  

ΟδΝ δıκαυΰδıηΫθİμΝįκηδεΫμΝαθπηαζέİμΝįİθΝ İπβλİΪακυθΝ ĲκθΝφαδθσĲυπκ,Ν εαγυμΝįİθΝ ΫξκυθΝ δįδαέĲİλαΝ
ıβηαθĲδεσΝαθĲέεĲυπκΝıĲβθΝΰİθİĲδεάΝπζβλκφκλέαέΝΌηπμΝαιέαİδΝθαΝαθαφİλİγİέΝππμΝπαλΪΝĲκΝΰİΰκθσμΝ
σĲδΝ κΝφαδθσĲυπκμΝ İέθαδΝ φυıδκζκΰδεσμ,Ν İθΝ ĲκτĲκδμΝηπκλİέΝ θαΝ υπΪλιİδΝπαλαΰπΰάΝηβΝφυıδκζκΰδευθΝ
ΰαηİĲυθέ 

ΜǾΝΙ΢ΟǽΤΓΙ΢ΜǼΝǼ΢ 

ΣκΝ Ϋζζİδηα(deletion) İέθαδΝ įκηδεάΝ αθπηαζέαΝ πκυΝ ξαλαεĲβλέαİĲαδΝ απσΝ απυζİδαΝ ξλπηκıπηαĲδεκτΝ
γλΪυıηαĲκμέΝǼέθαδΝįτκΝİδįυθμΝαελαέα,ΝσĲαθΝεαĲσπδθΝγλΪυıβμΝıİΝΫθαΝıβηΫδκ,ΝαεκζκυγİέΝαπυζİδαΝ
ĲκυΝĲηάηαĲκμΝΫπμΝĲκΝĲΫζκμΝĲκυΝίλαξέκθαΝάΝįδΪηİıβ,ΝıĲβθΝκπκέαΝεαĲσπδθΝγλΪυıβμΝıİΝįτκΝıβηΫδα,Ν
ĲκΝ İθįδΪηİıκΝ ĲηάηαΝξΪθİĲαδΝ εαδΝ İθυθκθĲαδΝ ĲαΝυπσζκδπαέΝΣαΝ İζζΫδηαĲαΝηπκλκτθΝθαΝπλκεζβγκτθΝ
ηΫıπΝ ΪθδıκυΝ İπδξδαıηκτΝ İıφαζηΫθαΝ ĲκπκγİĲβηΫθπθΝ κησζκΰυθΝ ξλπηκıπηΪĲπθΝ İέĲİΝ ηİΝ ηβΝ
φυıδκζκΰδεσΝ įδαξπλδıησΝ ıĲβθΝ ηİέπıβΝ σĲαθΝ ΫθαμΝ απσΝ ĲκυμΝ ΰκθİέμΝ παλκυıδΪαİδΝ ηβΝ δıκαυΰδıηΫθβΝ
αθπηαζέαέΝΣκΝΫζζİδηαΝΫξİδΝπμΝαπκĲΫζİıηαΝĲαΝκησζκΰαΝξλπηκıυηαĲαΝθαΝįδαφΫλκυθΝπμΝπλκμΝĲκΝ
ηΫΰİγκμέ 

ΟΝ įδπζαıδαıησμ(duplication) İξİδΝ πμΝ ξαλαεĲβλδıĲδεσΝ ĲβθΝ τπαλιβΝ ĲκυΝ έįδκυΝ ξλπηκıπηαĲδεκτΝ
ĲηάηαĲκμΝİδμΝįδπζκτθέΝΜπκλİέΝθαΝπλκεζβγİέΝαπσΝΪθδıκΝİπδξδαıησΝεαδΝηβΝφυıδκζκΰδεσΝįδαξπλδıησΝ
ξλπηκıπηΪĲπθΝπκυΝπİλδΫξκυθΝηİĲαγΫıİδμέ 

ǻαεĲυζδκİδįάΝ(Ring) ξλπηκıυηαĲαΝİηφαθέακθĲαδΝσĲαθΝυπΪλξİδΝγλατıβΝıĲκθΝηδελσΝεαδΝıĲκθΝηİΰΪζκΝ
ίλαξέκθαΝηİΝıυθİπαεσζκυγκΝĲβθΝαπυζİδαΝĲπθΝαελαέπθΝπİλδκξυθΝεαδΝĲκθΝıξβηαĲδıησΝįαεĲυζέκυΝ
ηİΝΫθπıβΝĲπθΝΪελπθέ 

ΣκΝ δıκξλπησıπηαΝ (Isochromosome) İέθαδΝ įκηάΝ ηβΝ φυıδκζκΰδεάΝ πκυΝ απκĲİζΫδĲαδΝ απσΝ βΝ ησθκΝ
ηδελκτμΝ άΝ ηκθκΝ ηİΰΪζκυμΝ ίλαξέκθİμέΝ ΟΝ ηβξαθδıησμΝ įβηδκυλΰέαμΝ ĲκυΝ ΫΰεİδĲαδΝ ıĲκθΝ κλδασθĲδκΝ
įδαξπλδıησΝıĲκΝεİθĲλκηİλΫμέΝǹπκĲΫζİıηαΝαυĲκτ,ΝβΝįβηδκυλΰέαΝİθσμΝξλπηκıυηαĲκμΝηİΝβp άΝβqΝ
ίλαξέκθİμΝεαδΝĲκΝυπσζκδπκΝθαΝξΪθİĲαδΝαθĲδıĲκέξπμέ 

ΣκΝ įδεİθĲλδεσΝ ξλπησıπηαΝ (dicentric chromosome) İέθαδΝ ηβΝφυıδκζκΰδεάΝ įκηάΝπκυΝ įδαγΫĲİδΝ įτκΝ
εİθĲλκηİλάΝ ıİΝ İθαΝ ξλπησıπηαέΝ ΟΝ ηβξαθδıησμΝ įβηδκυλΰέαμΝ ΫΰεİδĲαδΝ ıĲβΝ γλΪυıβΝ įυκΝ
ξλπηκıπηΪĲπθΝıİΝΫθαΝıβηİέκΝĲκΝεαγΫθα,ΝĲβθΝαεσζκυγβΝΫθπıβΝĲπθΝγλαυıηΪĲπθΝπκυΝįδαγΫĲκυθΝ
απσΝΫθαΝεİθĲλκηİλΫμΝεαδΝαπυζİδαΝĲπθΝυπκζκέππθέ 

ΟδΝ ηβΝ δıκαυΰδıηΫθİμΝ įκηδεΫμΝ αθπηαζέİμΝ κįβΰκτθ ıİΝ αθδıκλλκπέαΝ ĲκυΝ ΰİθİĲδεκτΝ υζδεκτΝ εαδΝ
İηφαθέακυθΝφαδθκĲυπδεάΝαθαζκΰέαΝηİΝĲδμΝαλδγηβĲδεΫμΝαθπηαζέİμ. 
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ǼδεσθαΝ βμΝ ΚαĲβΰκλέİμ įκηδευθΝ ξλπηκıπηαĲδευθΝ αθπηαζδυθ,Ν ĲσıκΝ δıκαυΰδıηΫθπθΝ σıκΝ εαδΝ ηβΝ
δıκαυΰδıηΫθπθέ 

 

ΚΛΙΝΙΚǾΝǼΙΚΟΝǹΝΚΤΡΙΟΣǼΡΧΝΝΥΡΧΜΟ΢ΧΜǹΣΙΚΧΝΝǹΝΧΜǹΛΙΧΝ 

ΟδΝαθİυπζκİδįέİμΝεαδΝκδΝηβΝδıκαυΰδıηΫθİμΝįκηδεΫμΝαθπηαζέİμΝıυθįΫκθĲαδΝηİΝεαζΪΝξαλαεĲβλδıηΫθαΝ
ıτθįλκηαέΝ ΢τθįλκηκΝ κλέαİĲαδΝ ηδαΝ κηΪįαΝ εζδθδευθΝ ξαλαεĲβλδıĲδευθΝ πκυΝ ıυıξİĲέακθĲαδΝ ηİΝ ηέαΝ
ıυΰεİελδηΫθβΝαθπηαζέαέ 

ΣλδıπηέαΝ β1Ν (΢τθįλκηκΝ Down):{ 47, XX, +21 εαδΝ 47, XY, +21} ǼηφαθέαİδΝ ıυξθσĲβĲαΝ 1ήθίίΝ
ΰİθθάıİδμέΝ ΧαλαεĲβλδıĲδεΪΝ ĲκυΝ βΝ πθİυηαĲδεάΝ εαγυıĲΫλβıβ,Ν βΝ υπκĲκθέα,Ν βΝ ίλαξυεİφαζέα,Ν ĲκΝ
ıĲλκΰΰυζσΝ İπέπİįκΝ πλσıππκ,Ν βΝ φαλįδΪΝ ητĲβ,Ν βΝ ίλαξυįαεĲυζέαΝ εαδΝ βΝ αυιβηΫθβΝ ıυξθσĲβĲαΝ
εαλįδκπΪγİδαμέ 

ΣλδıπηέαΝ 1κΝ (΢τθįλκηκΝEdwards)μ{Ν ζι,Ν ΧΧ,Ν +1κΝ εαδΝ ζι,ΝXY, +21} ǼηφαθέαİδΝ ıυξθσĲβĲαΝ 1ήκίίίΝ
ΰİθθάıİδμΝ εαδΝ αθαζκΰέαΝ ζΝ γβζυεαΝ πλκμΝ 1Ν αλıİθδεσέΝ ΧαλαεĲβλδıĲδεΪΝ ĲκυΝ βΝ εαγυıĲΫλβıβΝ
αθΪπĲυιβμ,Ν ĲκΝ ηδελσΝ ıĲσηα,Ν βΝ ηδελκΰθαγέα,Ν ĲαΝ ηυĲİλΪΝ αυĲδΪ,Ν κΝ εκθĲσμΝ ζαδησμ,Ν βΝ ıξδıĲέαΝ εαδΝ βΝ
εαλįδκπΪγİδαέ 

ΣλδıπηέαΝ 1γΝ (΢τθįλκηκΝ Patau):{ ζι,Ν ΧΧ,Ν +1γΝ εαδΝ 47, XY, +13} ǼηφαθέαİδΝ ıυξθσĲβĲαΝ 1ή1ίίίίΝ
ΰİθθάıİδμέΝΧαλαεĲβλδıĲδεΪΝ ĲκυΝ βΝ ηδελκφγαζηέα,βΝıξδıĲέα,Ν βΝπκζυįαεĲυζέαΝ ξİλδυθΝ εαδΝ πκįδυθ,Ν βΝ
ηδελκεİφαζέαΝεαδΝĲκΝπκζυΝξαηβζσΝπλκıįσεδηκΝİπδίέπıβμέ 

΢τθįλκηκΝCri du Chatμ{Ν ζθ,Ν ΧΧ,Ν 5p- εαδΝ ζθ,ΝXY, 5p- } ǼηφαθέαİδΝ ıυξθσĲβĲαΝ 1ήηίίίίΝ ΰİθθάıİδμέΝ
ΧαλαεĲβλδıĲδεΪΝ ĲκυΝ ĲκΝ εζΪηαΝ ΰαζάμΝ ζσΰπΝ υπκαθΪπĲυεĲάμΝ įκηάμΝ ζΪλυΰΰα,Ν βΝ ηδελκεİφαζέα,Ν ĲκΝ
ıĲλκΰΰυζκΝπλσıππκ,ΝβΝηδελκΰθαγέαΝεαδΝκΝυπİλĲİζκλδıησμΝĲπθΝηαĲδυθέ 
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΢τθįλκηκΝ KlinefelterμΝ {Ν ζι,Ν ΧΧΤ}Ν ΠλκετπĲİδ ησθκΝ ıİΝ ΪθĲλİμΝ ηİΝ ıυξθσĲβĲαΝ 1ή1ίίίΝ ΰİθθάıİδμέΝ
ΧαλαεĲβλδıĲδεΪΝ ĲκυΝ βΝ αĲλκφέαΝ σλξİπθΝ εαδΝ βΝ ααπκıπİληέα,Ν βΝ ΰυθαδεκηαıĲέαΝ εαδΝ ĲκΝ υοβζσΝ
αθΪıĲβηαέ 

΢τθįλκηκΝ Turner: {45, X} ΠλκετπĲİδΝ ησθκΝ ıİΝ ΰυθαέεİμΝ ηİΝ ıυξθσĲβĲαΝ 1ήβηίίΝ ΰİθθάıİδμ. 

ΧαλαεĲβλδıĲδεΪΝ ĲκυΝ ĲκΝ ξαηβζσΝ αθΪıĲβηα,Ν βΝ ηβΝ αθΪπĲυιβΝ ĲκυΝ İφβίαέκυ,Ν βΝ αηηβθκλυıέα,Ν βΝ
įυıπζαıέαΝπκγβευθΝεαδΝβΝξαηβζΪΝİυλδıεσηİθβΝΰλαηηάΝηαζζδυθέ 

 

Πέθαεαμ βμ ΧαλαεĲβλδıĲδεΪ ıτθįλκηα εαδ αıγΫθİδİμ Ĳπθ φυζİĲδευθ εαγυμ εαδ Ĳπθ πλυĲπθ İθθδΪ 
αυĲκıπηδευθ ξλπηκıπηΪĲπθέ 
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Πέθαεαμ γμ ΧαλαεĲβλδıĲδεΪ ıτθįλκηα εαδ αıγΫθİδμ Ĳπθ αυĲκıπηδευθ ξλπηκıπηΪĲπθ 1ί Ϋπμ ββ. 
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3.ΣǼΥΝΙΚǼ΢Ν ǹΝǹΛΤ΢Ǿ΢Ν ΥΡΧΜΟ΢ΧΜǹΣΧΝμΝ ΠΛǼΟΝǼΚΣǾΜǹΣǹ,Ν ΠǼΡΙΟΡΙ΢ΜΟΙ,Ν
ǼΦǹΡΜΟΓǼ΢ 

ǼθυΝ ηδαΝ πζβγυλαΝ ĲİξθδευθΝ ΫξκυθΝ αθαεαζυφγİέΝ απσΝ ĲβθΝ įİεαİĲέαΝ ĲκυΝ 1ληίΝ εαδΝ İθĲİτγİθ,Ν βΝ
αελέίİδαΝεαδΝβΝİπαθαζβοδησĲβĲα įδαφΫλİδέΝΚΪγİΝευĲĲαλκΰİθİĲδεάΝĲİξθδεάΝπİλδκλέαİĲαδΝαπσΝĲκθΝĲτπκΝ
ĲβμΝ ξλπηκıπηαĲδεάμΝ αθπηαζέαμΝ πκυΝ ηπκλİέΝ θαΝ αθδξθİτıİδΝ εαδΝ ĲκθΝ ĲτπκΝ ευĲĲΪλκυΝ ıĲκθΝ κπκέκΝ
ηπκλİέΝ θαΝ İφαληκıĲİέ(Ν ηİĲα-ηδĲπĲδεσΝ άΝ įδαδλκτηİθκ)έΝ ǼπδπλκıγΫĲπμ,Ν εΪγİΝ ηİγκįκμΝ İέθαδΝ
İπδλλİπάμΝ ıĲαΝ įδεΪ ĲβμΝ ĲİξθδεΪΝ εαδΝ ίδκζκΰδεΪΝ artifacts,Ν ĲαΝ κπκέαΝ πλİπΫδΝ θαΝ ζβφγκτθΝ ıκίαλΪΝ
υπ’σοδθέΝΆιδκΝαθαφκλΪμΝİέθαδΝİπέıβμΝĲκΝΰİΰκθσμ,ΝππμΝυπΪλξκυθΝπζİσθΝĲİξθδεΫμΝπκυΝηπκλκτθΝθαΝ
πκıκĲδεκπκδάıκυθΝπζβλπμΝεαλυκĲτπκυμΝηβΝįδαδλκυηΫθπθΝευĲĲΪλπθ,ΝİθσμΝĲτπκυΝαθΪζυıβμΝπκυΝ
ΰέθİĲαδ ıĲαįδαεΪΝηİέακθκμΝıβηαıέαμΝıĲβΝηİζΫĲβΝĲβμΝĲβμΝıξΫıβμΝηİĲαιτΝξλπηκıπηαĲδεάμΝαıĲΪγİδαμΝ
εαδΝ αıγΫθİδαμέΝ Ǽįυ,Ν γαΝ ζαίİδΝ ξυλαΝ ηδαΝ İπδıεσπβıβΝ ĲπθΝ ıυθβγΫıĲİλπθΝ ευĲĲαλκΰİθİĲδευθΝ
Ĳİξθδευθ,Ν σππμΝ İπέıβμΝ εαδΝ θΫπθΝ Ĳİξθδευθ,Ν παλκυıδΪακθĲαμΝ παλΪζζβζαΝ ĲδμΝ İφαληκΰΫμΝ εαδΝ ĲκυμΝ
πİλδκλδıηκτμΝεαγ’İεΪıĲβθέ(Bakker et al, 2015) 

 

Ǽδεσθα γμ ΢τΰελδıβ įδαφσλπθ Ĳİξθδευθ ευĲĲαλκΰİθİĲδεάμέ Μİ + ıβηαέθİĲαδ ηδα Ĳİξθδεά σĲαθ İέθαδ ıİ γΫıβ θα 
αθδξθΫυıİδ ηδα ξλπηκıκηαĲδεά αθπηαζέαέ Μİ – ıβηαέθİĲαδ σĲαθ įİθ υπΪλξİδ įυθαĲσĲβĲα αθέξθİυıβμ εαδ ηİ 
(+) ıβηαέθİĲαδ σĲαθ υπΪλξκυθ πλκαπαδĲκτηİθα ΰδα Ĳβθ αθέξθİυıβ ά ησθκ ηİλδεά αθέξθİυıβέ 

ΚΛǹ΢΢ΙΚΟ΢ΝΚǹΡΤΟΣΤΠΟ΢ΝΚǹΙΝΦΘΟΡΙǽΩΝΝǼΠΙΝΣΟΠΟΤΝΤǺΡΙǻΙ΢ΜΟ΢μΝǾΝπαλαįκıδαεάΝπζΫκθΝ
ĲİξθδεάΝ ĲκυΝ εαλυκĲτπκυΝ απαδĲİέΝ ξλπηκıυηαĲαΝ ıİΝ ηİĲΪφαıβέΝ ΜİΝ ĲβθΝ ξλάıβΝ
φυĲκαδηαĲκΰζκυĲδθέθβμΝ ΰδαΝ πλσεζβıβΝ ηέĲπıβμΝ ıİΝ ηİΰΪζκΝ αλδγησΝ ευĲĲΪλπθ,Ν εκζξδεέθβμΝ ΰδαΝ ĲβθΝ
πατıβΝĲκυΝετεζκυΝıĲβΝηİĲΪφαıβΝεαδΝĲβθΝυπκĲκθδεκτΝįδαζτηαĲκμΝΰδαΝįδσΰεπıβΝĲπθΝπυλάθπθΝεαδΝ
ξλυıβμΝ ΰδαΝ αυθπıβ,Ν İέθαδΝ İφδεĲάΝ βΝ κπĲδεάΝ ηδελκıεκπέαέΝ ΣκΝ πλπĲσεκζζκΝ ĲκυΝ εζαııδεκτΝ
εαλυκĲτπκυΝ İπδĲλΫπİδ ĲβθΝ ΫυλİıβΝ πκζυπζκİδįδυθ,Ν αθİυπζκİδįδυθΝ εαγυμΝ εαδΝ εαδΝ ηİΰΪζπθΝ ıİΝ
ηΫΰİγκμΝ İζζİδηΪĲπθ,Ν αθααıĲλκφυθ,Ν ηİĲαγΫıİπθ,Ν δıκξλπηκıπηΪĲπθΝ εαδΝ įαεĲυζδκİδįυθΝ
ξλπηκıπηΪĲπθ,ΝηΫıπΝυπκζκΰδıηκτΝĲπθΝαπθυθέ 

ΟΝıυθįυαıησμΝĲκυΝεζαııδεκτΝεαλυκĲτπκυΝηİΝĲβθΝĲİξθδεάΝFISH İέθαδΝıυθάγβμ,ΝΰδαΝĲβθΝαθέξθİυıβΝ
ηİĲαγΫıİπθΝ άΝ CNVs(copy number variations) σππμΝ ĲκΝ ΰκθέįδκΝ ıτθĲβιβμΝ BCR-ABL 

t(9;22)(q34;q11). ǾΝFISH İέθαδΝπαθέıξυλκΝİλΰαζİέκΝıĲβθΝθαέξθİυıβΝξλπηκıπηαĲδευθΝαθπηαζδυθΝ
ıİΝ αıγİθİέμΝ εαδΝ ıİΝ πλκİηφυĲδεΪΝ ΫηίλυαΝ ıĲβθΝ εζδθδεάΝ πλΪιβέΝ ǻυıĲυξυμ,Ν ηπκλİέΝ θαΝ αθδξθİτıİδΝ
ησθκΝ ΫθαΝ ηδελσΝ αλδγηκΝ ξαλαεĲβλδıĲδευθΝ αθΪΝ ετĲĲαλκΝ εαγυμΝ πİλδκλέαİĲαδΝ απσΝ ĲκθΝ αλδγησΝ
įδαγΫıδηπθΝφγκλδκξλπηΪĲπθέ Ǽπέıβμ,ΝΫθαΝΫζζİδηαΝάΝįδπζαıδıησμΝıİΝεΪπκδκΝξλπησıπηαΝηπκλİέΝ
θαΝ įυıİδΝ οİυįυμΝ γİĲδεΪΝ απκĲİζΫıηαĲα,Ν απυζİδαΝ άΝ πζİκθαıηκτΝ ξλπηκıπηΪĲπθέΝ ǹεσηβΝ ΫθαΝ
ηİδκθΫεĲβηαΝ ΫδθαδΝ βΝ įβηδκυλΰέαΝ artifacts ζσΰπΝ γλατıβμΝ ĲκυΝ ηκλδσυΝ αθδξθİυĲά,Ν απκĲυξέαμΝ ĲβμΝ
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υίλδįκπκέβıβμΝ άΝ ζαθγαıηΫθπθΝπαλαıεİυαıηΪĲπθΝıĲαΝπζαεέįδα,ΝπκυΝηπκλİέΝ θαΝ κįβΰάıκυθΝıİΝ
υπκĲέηβıβΝάΝυπİλİεĲέηβıβΝĲπθΝαπκĲİζİıηΪĲπθέΝΣΫζκμ,ΝβΝĲİξθδεάΝαπαδĲİέΝİιİδįέεİυıβΝεαδΝİθĲαĲδεάΝ
įκυζİδΪΝ απσΝ ĲκθΝ ευĲĲαλκΰİθİĲδıĲάΝ εαγυμΝ İέθαδΝ įτıεκζκΝ θαΝ αυĲκηαĲκπκδβγİέέΝ ΛαηίΪθκθĲαμΝ ĲαΝ
παλαπΪθπΝ υπ’σοδθ,Ν βΝ FISH απκĲİζΫδΝ İλΰαζİέκΝ ΰδαΝ ĲβθΝ İτλİıβΝ ΰθπıĲυθΝ ξλπηκıπηαĲδευθΝ
αθπηαζδυθΝαζζΪΝσξδΝΰδαΝĲβθΝİτλİıβΝĲυξαέπθΝαθİυπζκİδįδυθέ 

ΚǹΡΤΟΣΤΠΟ΢Ν ǻΙǹΙΡΟΤΜǼΝΩΝΝ ΚΤΣΣǹΡΩΝΝ ΜǼΝ ΧΡΩ΢ΣΙΚǼ΢Ν ΟΛΟΚΛǾΡΟΤΝ
ΧΡΩΜΟ΢ΩΜǹΣΟ΢μΝ ǾΝ M-FISH εαδΝ βΝ SKY İέθαδΝ παλαζζαΰΫμΝ ĲβμΝ FISH Ĳİξθδεάμ,Ν πκυΝ
ξλβıδηκπκδκτθĲαδΝ ıĲβθΝ αθέξθİυıβΝ ηİĲαγΫıİπθΝ εαδΝCNVs ıİΝ σζκΝ ĲκΝ ΰΫθπηαέΝ ǾΝ įδαφκλΪΝ ηİΝ ĲβθΝ
FISH ΫΰεİδĲαδΝ ıĲκΝ ΰİΰκθσμΝ σĲδΝ αθĲέΝ ΰδαΝ ΫθαθΝ αθδξθİυĲάΝ ΰδαΝ ΫθαΝ ξλπησıπηα,Ν İįυΝ υπΪλξκυθΝ
ıυΰεİελδηΫθκδΝαθδξθİυĲΫμΝΰδαΝ ĲκΝεΪγİΝξλπησıπηα,ΝπκυΝıυθįΫκθĲαδΝηİΝφγκλδκξλυηαĲαΝ ĲαΝκπκέαΝ
įέθκυθΝ ıυΰεİελδηΫθκΝ ηκĲέίκέΝ ǾΝ ίαıδεάΝ įδαφκλΪΝ αθΪηİıαΝ ıĲδμΝ įυκΝ αυĲΫμΝ παλαζζαΰΫμΝ İέθαδΝ σĲδΝ
αθδξθİυκτθΝĲαΝφγκλδκξλυηαĲαΝηİΝηδελκıεσπδκΝφγκλδıηκτΝβΝπλυĲβΝεαδΝηİΝδθĲİλφİλσηİĲλκΝβΝΪζζβέΝ
ΚαδΝ κδΝ įτκΝ απαδĲκτθΝ πİλαδĲΫλπΝ İπİιİλΰαıέαΝ İδεσθαμΝ ηΫıπΝ ζκΰδıηδεκτΝ υπκζκΰδıĲά,Ν υıĲİΝ θαΝ
πλκετοκυθΝ ĲαΝ οİυįκξλπηαĲδεΪΝ ξλπηκıυηαĲαέΝ ǹυĲσΝ İπδĲλΫπİδΝ ĲβθΝ αθέξθİυıβΝ įκηδευθΝ εαδΝ
αλδγηβĲδευθΝαθπηαζδυθέΝΠκζτΝıβηαθĲδεσ,ΝΫδθαδΝππμΝĲαΝγλατıηαĲαΝİθσμΝξλπηκıυηαĲκμ,ΝηπκλκτθΝ
θαΝαθδξθİυγκτθΝπμΝδįδκĲİζάΝγλαυıηαĲαΝσπκυΝεαδΝαθΝίλέıεκθĲαδ,ΝεαĲΪıĲαıβΝıĲβθΝκπκέαΝαεσηβΝεαδΝ
κδΝ ĲİξθδεΫμΝ NGS įυıεκζİτκθĲαδΝ πκζτέΝ ǲĲıδΝ κδΝ įυκΝ ĲİξθδεΫμΝ İέθαδΝ δįαθδεΫμΝ ΰδαΝ ĲβθΝ αθέξθİυıβΝ
ξλπηκıπηαĲδεάμΝαθπηαζέαμΝıİΝįδαδλκτηİθαΝετĲĲαλαέΝǺİίαέπμΝυπΪλξκυθΝĲαΝέįδαΝηİδκθİεĲάηαĲαΝηİΝ
ĲβθΝFISH σππμΝİέθαδΝζκΰδεσέ 

ΜδαΝ αεκσηβΝ İυαέıγβĲβΝ ĲİξθδεάΝ ΫδθαδΝ βΝ COBRA FISH(combined binary ratio). ǾΝ ĲİξθδεάΝ
ξλβıδηκπκδİέΝ ıυθįυαıηΫθβΝ ıάηαθıβΝ ηİΝ φγκλδκξλυηαĲαΝ εαδΝ υπκζκΰδıησΝ ĲβμΝ αθαζκΰέαμΝ ĲκυΝ
İεΪıĲκĲİΝφγκλδıηκτ,ΝαυιΪθπθĲαμΝΫĲıδΝĲβθΝαθΪζυıβέΝΣλέαΝφγκλδκξλυηαĲαΝıυθįυΪακθĲαδΝıİΝπΫθĲİΝ
įδαφκλİĲδεΫμΝ αθαζκΰέİμ,Ν įέθκθĲαμΝ 1βΝ ηκθαįδεΫμΝ υπκΰλαφΫμέΝ ǾΝ πλκıγάεβΝ įİυĲİλİυσθĲπθΝ
φγκλδκξλπηΪĲπθ(βΝ ĲκθΝ αλδγησ)Ν ıİΝ εΪγİΝ ηέαΝ απσΝ ĲδμΝ 1βΝ υπκΰλαφΫμ,Ν αυιΪθİδΝ ĲκθΝ αλδγησΝ ĲπθΝ
ηκθαįδευθΝυπκΰλαφυθΝıĲδμΝζκ,ΝαυιΪθκθĲαμΝΫĲıδΝεαδΝĲκθΝπδγαθσΝαλδγησΝıĲσξπθέ ΩμΝαπκĲΫζİıηα,Νβ 

COBRA FISH İπδĲλΫπİδΝĲβθΝαθέξθİυıβΝĲπθΝίλαξδσθπθΝεΪγİΝξλπηκıυηαĲκμΝιİξπλδıĲΪέ 

ΜδαΝ İθαζζαεĲδεάΝ ĲİξθδεάΝ ĲβμΝCOBRA İέθαδΝ βΝmMCB(multiplex multicolor banding) ıĲβθΝ κπκέαΝ ĲαΝ
ηİĲαφαıδεΪΝξλπηκıυηαĲαΝυίλδįέακθĲαδΝηİΝηδαΝπκδεδζέαΝαθδξθİυĲυθΝπκυΝαθδξθİτκυθΝ įδαφκλİĲδεΫμΝ
ξλπηκıπηαĲδεΫμΝπİλδκξΫμ,ΝκįβΰσθĲαμΝıİΝπκζυαπθδεΪΝηκĲέίαΝΰδαΝεΪγİΝξλπησıπηαέ 

ΠǼΡΙΟΡΙ΢ΜΟΙΝ ΣǼΧΝΙΚΩΝΝ ΜǼΣǹΦǹ΢ΙΚΟΤΝ ΚǹΡΤΟΣΤΠΟΤμΝ ǼθυΝ κδΝ ĲİξθδεΫμΝ αυĲΫμΝ απκĲİζκτθΝ
δıξυλσΝ İλΰαζİέκ,Ν ΫξκυθΝ ĲκΝ ηİδκθΫεĲβηαΝ ππμΝ απαδĲκτθΝ įδαδλκτηİθαΝ ετĲĲαλαέΝ ΚΪπκδİμΝ φκλΫμΝ ĲαΝ
ĲΫĲκδαΝ ετĲĲαλαΝ įİθΝ İέθαδΝ įδαγΫıδηαμΝ υζδεσΝ ıİΝ παλαφέθβΝ άΝ ηİĲα-ηδĲπĲδεΪΝ ετĲĲαλαΝ ηİĲαιτΝ ΪζζπθέΝ
ǼπέıβμΝ βΝ ıυζζκΰάΝ εαλεδθδευθΝ ευĲĲΪλπθΝ εαδΝ βΝ εαĲİλΰαıέαΝ ηİΝ εκζξδεέθβΝ απκĲυΰξΪθİδΝ εαδΝ αθΝ
ıυθκπκζκΰδıĲİέΝεαδΝκΝξαηβζσμΝλυγησμΝπκζζαπζαıδαıηκτΝıİΝαλξδεσΝıĲΪįδκΝĲκυΝσΰεκυ, εαγδıĲΪΝĲβθΝ
πκıκĲδεκπκέβıβΝ αθİυπζκİδįέαμΝ ηΫıπΝ ηİĲαφαıκ-İιαλĲσηİθπθΝ ĲİξθδευθΝ αįτθαĲβέΝ ΝαΝ ıβηİδπγİέΝ
ππμΝΰδαΝθİυλυθİμΝάΝίζαıĲδεΪΝετĲĲαλαΝıĲβθΝάλİηβΝεαĲΪıĲαıβ,ΝκδΝĲİξθδεΫμΝαυĲΫμΝįİθΝαπκįέįκυθέΝǾΝ
ζτıβΝıĲαΝπλκίζάηαĲαΝαυĲΪΝįέθκθĲαδΝαπσΝĲİξθδεΫμΝπκυΝįİθΝαπαδĲκτθΝĲβθΝηδĲπĲδεάΝεαĲΪıĲαıβΝĲπθΝ
ευĲĲΪλπθΝεαδΝαεκζκυγκτθέ 

ΚΤΣΣǹΡΟΜǼΣΡΙǹΝ ΡΟǾ΢μΝ ΜδαΝ απζάΝ αζζΪΝ ξαηβζάμΝ αθΪζυıβμΝ ηΫγκįκμΝ ΰδαΝ ĲβθΝ αθέξθİυıβΝ
πζκİδįέαμΝıİΝπκζζαΝετĲĲαλαΝĲαυĲσξλκθαΝİέθαδΝβΝξλυıβΝηİΝφγκλδσξλπηαΝκζσεζβλκυΝĲκυΝΰİθİĲδεκτΝ
υζδεκτΝεαδΝβΝαεσζκυγβΝευĲĲαλκηİĲλέαέ ΢υΰελέθκθĲαμΝ ĲπθΝφγκλδıησΝ ĲπθΝευĲĲΪλπθΝĲκυΝįİέΰηαĲκμΝ
αΰθυıĲκυΝ πζκİδįέαμΝ ηİΝ ĲκθΝ φγκλδıησΝ İθσμΝ φυıδκζκΰδεκτΝ ευĲĲΪλκυ,Ν ηπκλİέΝ θαΝ υπκζκΰδıĲİέΝ İΪθΝ
υπΪλξİδΝαθπηαζέαέΝΣαΝπζİκθİεĲάηαĲαΝĲβμΝηİγσįκυΝİέθαδΝκΝηİΰΪζκμΝαλδγησμΝευĲĲΪλπθΝπκυΝηπκλİέΝ
θαΝαθαζυγİέΝεαδΝβΝĲαξτĲβĲαΝİπİιİλΰαıέαμΝįİέΰηαĲκμΝσıκΝεαδΝĲβμΝαθέξθİυıβμέΝΜİδκθΫεĲβηαΝαπκĲİζΫδΝ
βΝ πκζτΝ ξαηβζάΝ αθΪζυıβΝ ĲβμΝ ηİγσįκυμΝ ΫζζİδηαΝ άΝ πζİκθαıησμΝ ιİξπλδıĲυθΝ αλδγηυθΝ
ξλπηκıπηΪĲπθΝπσıκΝįİΝηΪζζκθΝCNVs įİθΝαθδξθİτκθĲαδέ 
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CGHμΝΜδαΝΪζζβΝπδκΝİυαέıγβĲβΝηΫγκįκμΝπκıκĲδεκπκέβıβμΝαθİυπζκİδįδυθΝευĲĲαλδευθΝπζβγυıηυθΝ
İέθαδΝ κΝ ıυΰελδĲδεσμΝ ΰİθπηδεσμΝ υίλδįδıησμέΝ ΓδαΝ θαΝ ıυηίİέ,Ν ĲκΝ ΰİθπηδεσΝ DNA ĲκυΝ υπσΝ İιΫĲαıδθΝ
įΫδΰηαĲκμΝ υπσεİδĲαδΝ ıİΝ γλΪυıβΝ εαδΝ ıİΝ ξλυıβΝ ηİΝ πλΪıδθβΝ φγκλέακυıαΝ ξλπıĲδεάΝ İθυΝ ĲκΝ
φυıδκζκΰδεσΝ DNA πλσĲυπκΝ ıβηΪδθİĲαδΝ ηİΝ εσεεδθβΝ ξλυıβέΝ ΚαδΝ ĲαΝ įτκΝ ıβηαıηΫθαΝ
γλατıηαĲα,υίλδįέακθĲαδΝ ıİΝ ΫθαΝ įδπζκİδįΫμΝ ηİĲαφαıδεσΝ spread απσΝ ευĲĲαλδεάΝ ıİδλΪΝ ĲκυΝ έįδκυΝ
κλΰαθδıηκτέΝ ΟδΝ αθαζκΰέİμΝ φγκλδıηκτΝ υπκζκΰέακθĲαδΝ ηΫıπΝ ηδελκıεκπέαμΝ φγκλδıηκτέΝ ΠλΪıδθκΝ
ıάηαΝıβηαέθİδΝİθέıξυıβΝİθυΝεσεεδθκΝΫζζİδηηαέΝǾΝδεαθσĲβĲαΝĲβμΝĲİξθδεάμΝİέθαδΝ1ί-βίΝηİΰαίΪıİδμέ 

ǾΝ CGH ΫξİδΝ πζİσθΝ αθĲδεαĲαıĲαγİέΝ απσΝ ĲβθΝ πδκΝ İιİδįδεİυηΫθβΝ Ν εαδΝ İυαέıγβĲβΝ CGH 

array(ηδελκıυıĲκδξδυθ)έΝ ΟηκέπμΝ ηİΝ πλδθ,Ν ĲκΝ įİέΰηαΝ ıβηαέθİĲαδΝ πλΪıδθκΝ εαδΝ ĲκΝ πλσĲυπκΝ
φυıδκζκΰδεσΝ εσεεδθκέΝ ǹθĲδΝ ΰδαΝ ξλάıβΝ ηİĲαφαıδευθΝ ξλπηκıπηΪĲπθ,Ν ξλβıδηκπκδİέĲαδΝ ηδαΝ
ηδελκıυıĲκδξέαΝπκυΝπİλδΫξİδΝΰİθπηδεκτμΝαθδξθİυĲΫμΝαπσΝσζκΝĲκΝΰΫθπηαέΝΟδΝαθαζκΰέİμΝφγκλδıηκτΝ
υπκζκΰέακθĲαδΝηΫıπΝıαλπĲάέΝǹθαζσΰπμΝĲβθΝπυεθσĲβĲαΝαθδξθλυĲυθήηΫΰİγκμ(αθαζκΰέα),ΝβΝαθΪζυıβΝ
πζβıδΪαİδΝ ĲδμΝζίίΝξδζδίΪıİδμ,ΝαλεİĲάΝΰδαΝθαΝπκıκĲδεκπκδάıİδΝαθπηαζέİμΝαλδγηκτΝαθĲδΰλΪφπθΝΰδαΝ
ıυΰεİελδηΫθκΝ ΰİθİĲδεσΝ Ĳσπκ(loci). ΜİδκθΫεĲβηαΝ ĲπθΝ CGH εαδΝ aCGH ππμΝ įİθΝ ηπκλκτθΝ θαΝ
αθδξθİτıκυθΝαηκδίαέİμΝηİĲαγΫıİδμΝεαδΝαθαıĲλκφΫμ,ΝεαγυμΝįİθΝπλκεαζκτθΝαζζαΰΫμΝıĲβθΝπκıσĲβĲαΝ
ĲκυΝDNA. 

SINGLE NUCLEOTIDE POLYMORPHISM ARRAY: Μδα Ϊζζβ ηΫγκįκμΝπκυΝαθδξθΫυİδΝαλδγηβĲδεΫμΝ
ξλπηκıπηαĲδεΫμΝ αθπηαζέİμΝ İέθαδΝ βΝSNP ηδελκıυıĲκδξέαέΝ ǹθĲέΝ θαΝ υίλδįέαİĲαδΝ ĲκΝπζάλİμΝ ΰΫθπηαΝ
ĲκυΝįΫδΰηαĲκμΝεαδΝĲκυΝπλκĲτπκυ,ΝησθκΝĲκΝΰΫθπηαΝĲκυΝįİέΰηαĲκμΝυίλδįέαİĲαδΝıİΝηέαΝηδελκıυıĲκδξέαΝ
ηİΝ1ίίέίίίΝSNP αθδξθİυĲΫμέ ΟδΝαζζαΰΫμΝıĲκθΝαλδγησΝαθĲδΰλΪφπθΝυπκζκΰέακθĲαδΝıυΰελέθκθĲαμΝĲκθΝ
φγκλδıησΝĲκυΝįİέΰηαĲκμΝηİΝΫθαΝcontrol. ǼθαΝΪζζκΝıβηαθĲδεσΝİπέĲİυΰηαΝΫδθαδΝππμΝβΝĲİξθδεάΝηπκλİέΝ
θαΝ υπκζκΰέıİδΝ αθαζκΰέαΝ ĲπθΝ ΰκθδευθΝ ξλπηκıπηΪĲπθ,Ν İπδĲλΫπκθĲαμΝ ĲβθΝ αθέξθİυıβΝ ĲβμΝ
UPD(ηκθκΰκθİδεά įδıπηέα)έΝǼηφαθέαİδΝĲκυμΝέįδκυμΝπİλδκλδıηκτμΝσππμΝεαδΝκδΝCGH,aCGH. 

ǲπμΝĲυλαΝıυαβĲάγβεαθΝκδΝıυθβγδıηΫθİμΝĲİξθδεΫμΝπκıκĲδεκπκέβıβμΝαθİυπζκİδįέαμέΝΚΪγİΝηέαΝαπσΝ
αυĲΫμΝ ΫξİδΝ πζİκθİεĲάηαĲαΝ εαδΝ ηİδκθİεĲάηαĲαέΝ ΟδΝ ξλυıİδμΝ πζάλκυμΝ εαλυκĲτπκυΝ İέθαδΝ δıξυλσΝ
İλΰαζİέκ,ΝσηπμΝηπκλκτΝθαΝİφαληκıĲκτθΝησθκΝİΪθΝυπΪλξκυθΝįδαγΫıδηαΝįδαδλκτηİθαΝετĲĲαλαΝεαδΝ
İπέıβμΝ ĲαΝ απκĲİζΫıηαĲαΝ γαΝ İέθαδΝ αθĲδπλκıππİυĲδεΪΝ ηκθκΝ ΰδαΝ ĲκθΝ įδαδλκτηİθκΝ ευĲĲαλδεσΝ
πζβγυıησέΝ ǾΝ ηİıκφαıδεάΝ FISH, ηπκλİέΝ θαΝ αθδξθΫυıİδΝ αθπηαζέİμΝ ıĲκΝ İπέπİįκΝ İθσμΝ ηκθαįδεκτΝ
ευĲĲΪλκυΝαζζΪΝησθκΝıİΝ ηİλδεΪΝ ξλπηκıυηαĲαΝεΪγİΝφκλΪέΝΣΫζκμ,Ν κδΝ αθαζτıİδμΝ ηδελκıυıĲκδξδυθΝ
İπδĲλΫπκυθΝĲβθΝυοβζάΝαθΪζυıβΝηβΝįδαδλκυηΫθπθΝευĲĲΪλπθ,ΝσηπμΝσξδΝıĲκΝİπέπİįκΝİθσμΝηκθαįδεκτΝ
ευĲĲΪλκυέΝΌηπμΝΰδαΝθαΝεαĲαθκβγİέΝππμΝβΝξλπηκıπηαĲδεάΝαıĲΪγİδαΝİπβλİΪαİδΝĲβθΝİηφΪθδıβ εαδΝ
αθΪπĲυιβΝ ηδαμΝ αıγΫθİδαμ,Ν ξλİδΪακθĲαδΝ πζαĲφσληİμΝ πκυΝ ıυθįυΪακυθΝ αθΪζυıβΝ ıĲκΝ İπέπİįκΝ ĲκυΝ
İθσμΝ ευĲĲΪλκυΝ εαδΝ πζάλβΝ εαλυκĲυπδεάΝ αθΪζυıβέΝΠλσıφαĲα,Ν ıξİĲδεΪΝ ĲΫĲκδİμΝ ηΫγκįκδΝ άλγαθΝ ıĲκΝ
πλκıεάθδκΝεαδΝαθαφΫλκθĲαδΝαηΫıπμΝηİĲΪέ 

ΝǼǼ΢Ν ΣǼΧΝΟΛΟΓΙǼ΢-ǹΛΛǾΛΟΤΧΙ΢ǾμΝ ǼθυΝ βΝ CGH εαδΝ βΝ SNP ηδελκıυıĲκδξέαΝ ηπκλκτθΝ θαΝ
υπκζκΰέıκυθΝ ĲβθΝ αθİυπζκİδįέαΝ ηİΝ πκζτΝ ηİΰαζτĲİλβΝ αθΪζυıβΝ απσΝ ĲβθΝ ηİıκφαıδεάΝ FISH, İέθαδΝ
ζδΰσĲİλκΝ εαĲΪζζβζİμΝ ΰδαΝ ηİĲλάıİδμΝ εαλυκĲυπδεάμΝ İĲİλκΰΫθİδαμ(Ν įδαφκλΫμΝ αθΪηİıαΝ ıĲκυμΝ
εαλυσĲυπκυμΝ πκζζυθΝ ευĲĲΪλπθΝ ηİΝ ΫθαΝ įΫδΰηα)έΝ ΢υθİπυμΝ ηδαΝ δįαθδεάΝ ηΫγκįκμΝ γαΝ ıυθįυΪαİΝ ĲαΝ
εαζτĲİλαΝ εαδΝ απσΝ ĲδμΝ įτκΝ πζİυλΫμέΝ ǾΝ NGS ĲİξθκζκΰέαΝ ΪθκδιİΝ θΫκυμΝ įλσηκυμΝ ıĲβΝ ηİζΫĲβΝ ĲκυΝ
ΰκθδįδυηαĲκμΝ ĲκυΝ αθγλυπκυ,Ν İπδĲλΫπκθĲαμΝ ĲβθΝ ξαλĲκΰλΪφβıβΝ ηİĲαζζΪιİπθΝ αεσηβΝ εαδΝ ıĲκΝ
İπέπİįκΝİθσμΝεαδΝησθκΝθκυεζİκĲδįέκυέ 

ǹΛΛǾΛΟΤΧΙ΢ǾΝ ǼΝΟ΢Ν ΜΟΝǹǻΙΚΟΤΝ ΚΤΣΣǹΡΟΤμΝ ΧλβıδηκπκδİέĲαδΝ ΰδαΝ ĲβθΝ πκıκĲδεκπκέβıβΝ
εαλυκĲτππθΝıυΰεİελδηΫθπθΝευĲĲΪλπθΝεαδΝΫξİδΝίλİδΝİφαληκΰάΝıĲβθΝαθέξθİυıβΝπκζυπζκİδįδυθΝıĲκΝ
ıυευĲδ,ΝıĲκθΝİΰεΫφαζκΝεαδΝıĲκΝįΫληαέΝǹθαζσΰπμΝĲκθΝİπδγυηβĲσΝευĲĲαλδεσΝĲτπκΝηİζΫĲβμ,ΝηπκλκτθΝ
θαΝαπκηκθπγκτθΝετĲĲαλαΝηΫıπΝıİδλδαευθΝįδαζυηΪĲπθΝεαδΝFACS ηİĲαιτΝΪζζπθέΝΛσΰπΝĲβμΝηδελάμΝ
πκıσĲβĲαμΝDNA πκυΝ πİλδΫξİĲαδΝ ıİΝ ΫθαΝ ησθκΝ ετĲĲαλκ,βΝ įβηδκλΰέαΝ ίδίζδκγάεβμΝ ιİεδθΪİδΝ ηİΝ ĲβθΝ
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İθέıξυıβΝ κζκυΝ ĲκυΝ ΰκθδįδυηαĲκμ(WGA-whole genome amplification). ǲθαΝ ĲυπδεσΝ πλπĲσεκζζκΝ
İέθαδΝ ĲκΝ İιάμμĲκΝ DNA υπσεİδĲαδΝ ıİΝ γλΪυıβ,Ν įδκλγυθκθĲαδΝ ĲαΝ Ϊελα,Ν φπıφκλυζδυθκθĲαδΝ εαδΝ
πλκμıĲέγİĲαδΝ ǹ-κυλΪΝ ΰδαΝ ĲβθΝ Ϋθπıβ ĲκυΝ ηİΝ πλκıįΫĲβΝ αθĲΪπĲκλαΝ πκυΝ εαγδıĲΪΝ ĲαΝ γλΪυıηαĲαΝ
ıυηίαĲΪΝ ηİΝ ĲβθΝ İεΪıĲκĲİΝ πζαĲφσληαέΝ ΚαĲσπδθΝ πλσıįİıβμΝ ĲκυΝ αθĲΪπĲκλα,Ν ĲαΝ γλατıηαĲαΝ ĲβμΝ
ίδίζδκγάεβμΝ İθδıξτκθĲαδΝ ηİΝ PCR. ΢υθάγπμΝ ĲκΝ εΪγİΝ γλΪυıηαΝ įδαγΫĲİδΝ İδįδεάΝ αζζβζκυξέαΝ
αθαΰθυλδıβμΝİθĲσμΝĲκυΝαθĲΪπĲκλαέΝǹεκζυγİέΝNGS εαδΝİτλİıβΝĲπθΝκηκδκĲάĲπθΝεαδΝįδαφκλυθΝıĲκθΝ
ΰİθİĲδεσΝξΪλĲβέ 

ǲθαΝ ηİΰΪζκΝ πζİκθΫεĲβηαΝ ĲβμΝ ηİγσįκυΝ İθαθĲέκθΝ ĲβμΝ FISH,Ν İέθαδΝ βΝ δεαθσĲβĲαΝ θαΝ παλαĲβλκτθĲαδΝ
ĲαυĲσξλκθαΝ σζαΝ ĲαΝ ξλπηκıυηαĲαΝ ĲαυĲκξλσθπμΝ ıĲκΝ έįδκΝ ετĲĲαλκέΝ ǼπκηΫθπμ,Ν βΝ αζζβζκτξδıβΝ
ηκθαįδεκτΝευĲĲΪλκυΝıυθįυΪαİδΝĲβθΝįυθαĲσĲβĲαΝĲβμΝFISH θαΝαθαζυİδΝηİηκθπηΫθαΝετĲĲαλαΝεαδΝĲβθΝ
δεαθσĲβĲαΝαθΪζυıβμΝ εαλυκĲτπκυΝσππμΝκδΝ ηδελκıυıĲκδξέİμέΝǼπέıβμ,Ν βΝπδγαθσĲβĲαΝ υπκĲέηβıβμΝ άΝ
υπİλİεĲέηβıβμΝ ĲπθΝ αλδγηυθΝ αθĲδΰλΪφπθ,Ν ηİδυθİĲαδΝ εαγυμΝ ξδζδΪįİμΝ αθαΰθυıİδμ εΪγİΝ
ξλπηκıυηαĲκμΝυπΪλξκυθ,ΝαθĲέΝΰδαΝζέΰκυμΝησθκΝĲσπκυμ(loci) ĲκυΝεΪγİΝξλπηκıυηαĲκμέ 

ǾΝ NGS ΫξİδΝ ίΫίαδαΝ ĲαΝ ηİδκθİεĲάηαĲαΝ ĲβμέΝ ǹλξδεΪ,Ν İέθαδΝ πκζτΝ πδκΝ αελδίάΝ ıυΰελδĲδεΪΝ ηİΝ ĲδμΝ
πλκαθαφİλγİέıİμΝ ĲİξθδεΫμέ ǻİθΝαθδξθΫυİδΝ δıκαυΰδıηİθİμΝ ηİĲαγΫıİδμΝ άΝ αθαıĲλκφΫμ,Ν İδįδεσĲİλαΝαθΝ
İπδζİΰİέΝ ξαηβζσĲİλβΝ εΪζυοβΝ ΰκθδįδυηαĲκμέΝ ǹθΝ πΪζδΝ İπδζİΰİέΝ υοβζσĲİλβΝ αθΪζυıβ,Ν ηπκλİέΝ ηδαΝ
ηİĲΪγİıβΝθαΝαθδξθİυγİέΝπμΝ«ξδηαδλδεά»Ναζζβζκυξέα,ΝįβζαįάΝηδαΝαθΪΰθπıβΝθαΝĲβθΝαθĲδıĲκδξάıİδΝıİΝ
įυκΝ ξλπηκıυηαĲα,Ν απκεαζτπĲκθĲαμΝ ĲκΝ ıβηİέκΝ γλατıβμΝ εαδΝ ĲκΝ ηİĲαγİĲσΝ ĲηάηαέΝ ǾΝ εΪζυοβΝ
İιαλĲΪĲαδΝ ıİΝ ηİΰΪζκΝ ίαγησΝ απσΝ ĲβθΝ πλκİĲκδηαıέαΝ ĲβμΝ ίδίζδκγάεβμΝ εαδΝ ĲδμΝ παλαηΫĲλκυμΝ ĲβμΝ
İεΪıĲκĲİΝπζαĲφσληαμΝ σππμΝ İπέıβμΝ εαδΝ ĲπθΝıĲκδξΫδπθΝίδκπζβλκφκλδεάμΝπκυΝ ξλβıδηκπκδκτθĲαδέΝ
ΜβΝδıκαυΰδıηΫθİμΝηİĲαγΫıİδμΝαθδξθİτκθĲαδΝİτεκζα,ΝηİΝıξİĲδεάΝįυıεκζέαΝıĲκθΝπλκıįδκλδıησΝγΫıβμέΝ
ǺΫίαδα,ΝκĲαθΝυπκοδαασηαıĲİΝĲΫĲκδİμΝαθπηαζέİμ,ΝβΝξλάıβΝFISH εαδΝG-banding ίκβγΪİδέΝǹιέαİδΝĲΫζκμΝ
θαΝαθαφİλγİέΝππμΝζσΰπΝηδελάμΝπκıσĲβĲαμΝDNA ηπκλİέΝθαΝįβηδκυλΰβγκτθΝPCR artifacts  άΝNGS 

artifacts,ĲαΝκπκέαΝπıĲσıκΝηπκλκτθΝθαΝįδκλγπγκτθΝηİΝĲαΝıπıĲΪΝİλΰαζİέαΝίδκπζβλκφκλδεάμέ 

ǹΛΛǾΛΟΤΧΙ΢ǾΝ ǼΝΟ΢Ν ΜΟΝǹǻΙΚΟΤΝ ΚΛΩΝΟΤμΝ ΜδαΝ İθαζζαεĲδεάΝ ηΫγκįκμΝ ξαλĲκΰλΪφβıβμΝ
ηİĲαγΫıİπθΝ εαδΝ αθαıĲλκφυθΝ İέθαδ βΝ Strand-seq. ǹλξδεΪΝ ξλβıδηκπκδάγβεİΝ ΰδαΝ ĲβθΝ ηİζΫĲβΝ ĲβμΝ
εζβλκθσηβıβμΝ αįİζφυθΝ ξλπηαĲέįπθΝ ıİΝ αıτηηİĲλαΝ įδαδλκτηİθαΝ ετĲĲαλαέΝ ΚαĲΪΝ ĲβΝ įδΪλεİδαΝ ĲβμΝ
ευĲĲαλδεάμΝ įδαέλİıβμ,Ν εΪγİΝ γυΰαĲλδεσΝ ετĲĲαλκΝ εζβλκθκηİέΝ ηδαΝ αįİζφάΝ ξλπηαĲέįαΝ απσΝ εαγİΝ
αΫυΰκμέΝǾΝĲİξθδεάΝίκβγΪİδΝĲκυμΝİλİυθβĲΫμΝθαΝαθαεαζτοκυθΝĲκΝηκĲέίκΝεζβλκθσηβıβμέΝΓδαΝĲκΝıεκπσΝ
αυĲσ,Ν ĲαΝ ετĲĲαλαΝ εαζζδİλΰκτθĲαδΝ παλκυıέαΝ Ǻλπηκ-κυλδįέθβμΝ (BrdU),Ν ΫθαΝ αθΪζκΰκΝ ĲβμΝ
γυηδįέθβμ,ΰδαΝ ΫθαθΝ αελδίυμΝ ευĲĲΪλδεκΝ ετεζκ,Ν ηİΝ απκĲΫζİıηαΝ βΝBrdU ησθκΝıĲδμΝ θİκıυθĲδγΫηİθİμΝ
αζυıέįİμΝDNA. ΟδΝ ίδίζδκγάεİμΝ İĲκδηΪακθĲαδΝ εαĲσπδθΝ İπδζκΰάμΝ FACS, αεκζκυγκτηİθβΝ απσΝ UV-

Hoechst, πλκεαζΫδΝnicks ıĲδμΝπİλδκξΫμΝİθıπηΪĲπıβμΝıĲκθΝθİκıυθĲδγΫηİθκΝεζπθκέΝǲĲıδ,ΝεαĲΪΝĲβθΝ
İθέıξυıβΝPCR, ησθκΝ κΝ πλπĲαλξδεσμΝ εζυθκμΝ İθδıξτİĲαδέΝ ΚαĲσπδθΝ αζζβζκτξδıβμΝ Strand-seq εαδΝ
ξλάıβμΝ ĲκυΝ İλΰαζİέκυΝ ίδκπζβλκφκλδεάμΝ BAIT(bioinformatics analysis inherited templates) 

ξλβıδηκπκδİέĲαδΝıĲβθΝαθΪζυıβΝĲπθΝαθαΰθυıİπθέΝΣκΝStrand-seq, ηπκλİέΝİπέıβμΝθαΝξαλĲκΰλαφάıİδΝ
ηİĲαγΫıİδμ,Ν αθαıĲλκφΫμ,εαδΝ θαΝ αθδξθİτıİδΝ ξλπηκıπηαĲδεΫμΝ άΝ ĲκπδεΫμΝ İθδıξτıİδμΝ άΝ İζζİέηαĲα,Ν
İπδĲλΫπκθĲαμΝΫĲıδΝĲβθΝπδκΝζİπĲκηİλİδαεάΝαθΪζυıβΝεαλυκĲτπκυέΝǼπİδįάΝįİθΝξλβıδηκπκδİέĲαδΝWGA, 

απκφİτΰκθĲαδΝ εαδΝ ĲαΝ ζΪγβΝ İθέıξυıβμΝ PCR. ΩμΝ απκĲΫζİıηα,Ν κΝ αλδγησμΝ αθαΰθυıİπθΝ αθαΝ
ξλπησıπηα,ΝĲυπδεΪΝįİέξθİδ δεαθκπκδβĲδεΪΝαπκĲİζΫıηαĲαέ 

ΛαηίΪθκθĲαμ υπσοδθ ηααέΝĲβθΝαζζβζκτξδıβΝİθσμΝευĲĲΪλκυΝεαδΝĲβθΝStrand-seq, παλαĲβλİέĲαδΝππμΝβΝ
πλυĲβΝįέθİδΝπζάλβΝεαλυσĲυπκΝİθσμΝευĲĲΪλκυΝεαδΝβΝįΫĲİλβΝπİλδκλέαİĲαδΝıİΝįδαδλκτηİθαΝετĲĲαλαέΝ
ΓδαΝĲβθΝυλα,ΝĲκΝκδεκθκηδεσΝεσıĲκμΝεαδΝβΝαθΪΰεβΝΰδαΝİιİδįέεİυıβΝıĲβθΝίδκπζβλκφκλδεάΝπİλδκλέακυθΝ
ĲβθΝ ξλάıβΝ ĲκυμΝ ıĲαΝ İλİυθβĲδεΪΝ İλΰαıĲάλδα,Ν σηπμΝ ηİΝ ĲβθΝ ίİζĲέπıβΝ ĲβμΝ απσįκıβμΝ εαδΝ ηİέπıβΝ
εσıĲκυμ ĲπθΝNGS ĲİξθδευθΝ εαδΝ ĲβΝ įβηδκυλΰέαΝ İλΰαζİέπθΝ ίδκπζβλκφκλδεάμΝ ηİΝ φδζδεσΝ πλκμΝ ĲκθΝ
ξλάıĲβΝπİλδίΪζζκθΝ αζζβζİπέįλαıβμ,Ν κδΝ πζαĲφσληİμΝ γαΝ ΰέθκυθΝ ıĲκΝ İΰΰτμΝ ηΫζζκθ,αθαπσıπαıĲκΝ
εκηηαĲδΝĲβμΝįδΪΰθπıβμΝĲσıκΝıİΝεζδθδεσΝσıκΝεαδΝıİΝİπέπİįκΝΫλİυθαμέ 
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4.ǻΟΜǾΝΚǹΙΝǹΝǹΛΤ΢ǾΝΥΡΧΜΟ΢ΧΜǹΣΟ΢ 

ΣαΝαθγλυπδθαΝıπηαĲδεΪΝετĲĲαλαΝΫξκυθΝζθΝξλπηκıυηαĲα,ΝαπκĲİζκτηİθαΝαπσΝβγΝαİτΰβ,ΝηİΝπκζτΝ
ηİΰΪζκΝ ίαγησΝ κηκδσĲβĲαμέΝ ΣαΝ ξλπηκıυηαĲαΝ πİλδΫξκυθΝ ĲκΝ ΰİθİĲδεσΝ υζδεσ,Ν ĲκΝ κπκέκΝ κλέαİδΝ ıİΝ
ηİΰΪζκΝ ίαγησΝ ππμΝ γαΝ αθαπĲυξγİέΝ εαδΝ ζİδĲκυλΰάıİδΝ ΫθαμΝ κλΰαθδıησμΝ ıĲκΝ įδβθİεΫμΝ ĲκυΝ ξλσθκυέΝ
ǲξκθĲαμΝ υπ’σοδθΝ ĲαΝ παλαπΪθπ,Ν İέθαδΝ ζκΰδεσΝ İζζİέοİδμ,Ν ηİĲαγΫıİδμ,Ν įδπζαıδαıηκέΝ εαδΝ ΪζζİμΝ
αθπηαζέİμΝθαΝΫξκυθΝıκίαλσΝαθĲέεĲυπκέ 

ΣαΝξλπηκıυηαĲαΝαπκĲİζκτθĲαδΝαπσΝξλπηαĲέθβ,ΝΫθαΝıτηπζİΰηαΝDNA εαδΝπλπĲİδθυθέΝΣκΝDNA ıĲκΝ
εΪγİΝ ξλπησıπηαΝ İέθαδΝ ηδαΝ αζυıέįαΝ πİλέπκυΝ ηΝ İεαĲκıĲυθΝ πκυΝ πİλδΫξİδΝ 1ζίΝ İεαĲκηητλδαΝ
θκυεζİκĲέįδαέΝ ΣαΝ θκυεζİκĲέįδαΝ αθΪΝ βίίΝ ĲκθΝ αλδγησ,Ν πİλδĲυζέΰκθĲαδΝ ΰτλπΝ απσΝ ΫθαΝ κεĲαηİλΫμΝ
δıĲκθυθ,Ν įβηδκυλΰυθĲαμΝ ĲαΝ θκυεζİκıυηαĲαέΝ ΟδΝ δıĲσθİμ,Ν απκĲİζκτηİθİμΝ ıĲβθΝ πζİδκοβφέαΝ ĲκυμΝ
απσΝαηδθκιΫαΝΛυıέθβμΝεαδΝǹλΰδθέθβμ,Ν İέθαδΝγİĲδεΪΝφκλĲδıηΫθİμΝεαδΝεαĲΪΝıυθΫπİδαΝαζζβζİπδįλκτθΝ
ΫθĲκθαΝηİΝĲδμΝαλθβĲδεΪΝφκλĲδıηΫθİμΝκηΪįİμΝĲκυΝDNA. 

ǼθΝıυθİξİέα,ΝĲαΝθκυεζİκıυηαĲαΝπİλδĲυζέΰκθĲαδΝıİΝέθİμΝπκυΝαπκεαζκτθĲαδΝıπζβθκİδįά(solenoids). 

ǹυĲάΝİέθαδΝβΝįκηάΝĲπθΝξλπηκıπηΪĲπθΝεαĲΪΝĲβθΝηİıσφαıβέΝΚαĲΪΝĲβθΝηέĲπıβ,ΝĲαΝξλπηκıυηαĲαΝ
ıυηπυεθυθκθĲαδΝ ΫπμΝ εαδΝ ĲκΝ ıĲΪįδκΝ ĲβμΝ ηİĲΪφαıβμέΝ ǹυĲσΝ ıυηίαέθİδΝ ηΫıπΝ ıĲβλδεĲδευθΝ
πλπĲİδθυθ(scaffold)Ν κδΝ κπκέİμΝ ζİδĲκυλΰκτθΝ ίκβγβĲδεΪΝ ıĲβθΝ įβηδκυλΰέαΝ πİλδκξυθΝ
πİλδΫζδιβμ(looped domains) ĲπθΝıπζβθκİδįυθέΝ΢ĲκΝĲİζδεσΝıĲΪįδκ,ΝβΝįλΪıβΝĲπθΝεκθĲİθıδθυθ,ΝΫξİδΝ
υμΝαπκĲΫζİıηαΝĲβθΝπζİκθΝıυηπυεθπηΫθβΝİεįκξάΝĲπθΝξλπηκıπηΪĲπθέ 

 

Ǽδεσθα 4μ Η ξβηδεά įκηά Ĳκυ DNA 
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Ǽδεσθα ημ ǹπσ Ĳκ DNA ıĲκ ξλπησıπηαέ 
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ΤπΪλξκυθΝįδΪφκλİμΝĲİξθδεΫμΝπαλαĲάλβıβμ-κπĲδεκπκέβıβμΝπκυΝηπκλκτθΝθαΝξλβıδηκπκδβγκτθΝıĲβΝ
ηİζΫĲβΝ ĲπθΝξλπηκıπηΪĲπθέΝǾΝκπĲδεάΝεαδΝφγκλέακυıαΝηδελκıεκπέαΝ ΫξİδΝπİλδκλδıηΫθβΝαθΪζυıβ,Ν
παλΫξκθĲαμΝζδΰσĲİλαΝıĲκδξİέαέΝΣκΝπζİκθΫεĲβηαΝĲβμΝκπĲδεάμΝİέθαδΝππμΝįİθΝπλκεαζİέΝηİΰΪζİμΝαβηδΫμΝ
ıĲαΝξλπηκıυηαĲα,ΝİθυΝĲβμΝφγκλέακυıαμΝσĲδΝİηφαθέαİδΝηİΰαζτĲİλβΝİυαδıγβıέαΝεαδΝİιİδįέεİυıβέΝ 

ǾΝ βζİεĲλκθδαεάΝ ηδελκıεκπέαΝ πİλδζαηίΪθİδΝ ĲβθΝ ΣǼΜ(transmission electron microscopy) εαδΝ ĲβθΝ
SEM(scanning electron microscopy). ΠαλΫξκυθΝ πκζτΝ πİλδııσĲİλİμΝ πζβλκφκλέİμΝ απσΝ ĲαΝ
πλκβΰκτηİθαΝ İέįβΝ ηδελκıεκπέαμΝ σηπμΝ ηİδκθΫεĲβηαΝ απκĲİζΫδΝ ĲκΝ ΰİΰκθσμΝππμΝ įİθΝ ηπκλκτηİΝ θαΝ
παλαĲβλάıκυηİΝĲβθΝĲλδıįδΪıĲαĲβΝįκηάΝĲπθΝξλπηκıπηΪĲπθ,ΝεαγυμΝĲκΝπΪξκμΝĲκυΝįİέΰηαĲκμΝĲβμΝ
TEM πİλδκλέαİĲαδΝıĲαΝ1ίίnm εαδΝβΝSEM İηφαθέαİδΝİυαδıγβıέαΝησθκΝıĲβΝıΪλπıβΝĲβμΝİπδφΪθİδαμέ 

 ǾΝcoherent x-ray diffraction(CDI) παλΫξİδΝĲλδıįδΪıĲαĲİμΝεαδΝυοβζάμΝαθΪζυıβμΝİδεσθİμΝσηπμΝİέθαδΝ
įτıεκζκΝθαΝπαλαıεİυαıγκτθΝĲαΝįİέΰηαĲαΝεαδΝζσΰπΝλαįδİθΫλΰİδαΝĲαΝξλπηκıυηαĲαΝυπσεİδθĲαδΝıİΝ
φγκλΪέ 

ΟΝ ευĲĲαλδεσμΝ ετεζκμΝ ξπλέαİĲαδΝ ıİ πΫθĲİΝ įδαελδĲΫμΝ φΪıİδμέΝ ǾΝ ηİıσφαıβΝ απκĲİζİέĲαδΝ απσΝ ĲδμΝ
G1,S,G2. ΢ĲδμΝG1,G2 ıυθĲέγİθĲαδΝπλπĲİέθİμΝεαδΝπαλΪΰκθĲαδΝκλΰαθέįδαέΝ΢ĲβθΝS φΪıβ,ΝαθĲδΰλΪφİĲαδΝ
ĲκΝ DNA. ΜİĲΪΝ ĲβθΝ S, εΪγİΝ ξλπησıπηαΝ απκĲİζİέĲαδΝ απσΝ įτκΝ αįİζφΫμΝ ξλπηαĲέįİμ,Ν κδΝ κπκέİμΝ
ıυΰελαĲκτθĲαδΝηααέΝıĲκΝεİθĲλκηİλΫμέΝΣκΝεİθĲλκηİλΫμΝİέθαδΝĲκΝηΫλκμΝσπκυθΝıυθįΫκθĲαδΝįδΪφκλİμΝ
πλπĲİέθİμΝįβηδκυλΰυθĲαμΝΫĲıδΝĲβθΝįδıεκİδįάΝįκηάΝĲκυΝεδθβĲκξυλκυέΝΟΝεδθβĲκξυλκμΝįδαįλαηαĲέαİδΝ
İιΫξκθĲαΝλσζκΝıĲβΝηέĲπıβ,ΝıξİĲδεσΝηİΝĲκθΝįδαξπλδıησΝĲπθΝαįİζφυθΝξλπηαĲέįπθΝαπσΝĲβθΝηδĲπĲδεάΝ
ΪĲλαεĲκέΝ ǹπσΝ ĲβθΝ G2 εαδΝ ηİĲΪΝ ĲαΝ ξλπηκıυηαĲαΝ αλξέακυθΝ θαΝ ΰέθκθĲαδΝ κλαĲΪΝ ıĲκΝ κπĲδεσΝ
ηδελκıεσπδκΝ ζσΰπΝ ατιβıβμΝ ĲκυΝ ίαγηκτΝ ıυηπτεθπıβμέΝ ǾΝ ηέĲπıβΝ İέθαδΝ ĲκΝ ıĲΪįδκΝ ıĲκΝ κπκέκΝ
ζαηίΪθİδΝ ξυλαΝ κΝ πζάλβμΝ įδαξπλδıησμΝ ĲπθΝ αįİζφυθΝ ξλπηαĲέįπθέΝ ǻδαελέθİĲαδΝ ıİΝ πλσφαıβ,Ν
πλκηİĲΪφαıβ,Ν ηİĲΪφαıβ,Ν αθΪφαıβΝ εαδΝ ĲİζσφαıβέΝ ǲπμΝ εαΝ ĲκΝ ıĲΪįδκΝ ĲβμΝ ηİĲΪφαıβμ,Ν ĲαΝ
ξλπηκıυηαĲαΝ ıυηπυεθυθκθĲαδέΝ ΢ĲβθΝ ηİĲΪφαıβ,Ν İυγυΰλαηηέακθĲαδΝ ıĲκθΝ δıβηİλδθσΝ υıĲİΝ θαΝ
įδαξπλδıĲκτθέ΢ĲβθΝ αθΪφαıβΝ πζΫκθΝ κδΝ αįİζφΫμΝ ξλπηαĲέįİμΝ įδαξπλέακθĲαδΝ İθĲİζυμΝ εαδΝ ıĲβθΝ
ĲİζσφαıβΝĲκΝDNA απκıυηπυεθυθİĲαδΝıĲαįδαεΪΝΰδαΝθαΝİδıΫζγİδΝıĲκθΝİπσηİθκΝετεζκέ 

 

Ǽδεσθα θμ ΢ξβηαĲδεά αθαπαλΪıĲαıβ Ĳκυ ευĲĲαλδεκτ ετεζκυέ 
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Ǽδεσθα ιμ ΢ξβηαĲδεά αθαπαλΪıĲαıβ Ĳπθ ıĲαįέπθ Ĳβμ ηέĲπıβμέ 

ǾΝξλυıβΝξλβıδηκπκδΫδĲαδΝ ΰδαΝ ĲκθέıİδΝ ĲβθΝįδαφκλΪΝαθΪηİıαΝıĲαΝευĲĲαλδεΪΝ ıĲκδξİέαΝ εαδΝıυθİπυμΝ
ĲβθΝ κπĲδεκπκέβıβΝ ĲπθΝ ξλπηκıπηΪĲπθΝ ηΫıπΝ πζβγυλαμΝ Ĳİξθδευθέ ǻδαφκλİĲδεΫμΝ ξλυıİδμΝ
įβηδκυλΰκτθΝξαλαεĲβλδıĲδεΫμΝ ΰδαΝ ĲκΝ εΪγİΝξλπησıπηαΝαυθİμ(bands). ΟδΝ αυθİμΝπκυΝπαλΪΰκθĲαδΝ
αθĲαθαεζκτθΝηδαΝıυΰεİελδηΫθβΝπİλδκξάΝάΝυπκįκηάΝĲκυΝξλπηκıυηαĲκμέ 

ǾΝ ξλπηαĲέθβΝ ηπκλİέΝ θαΝ İέθαδΝ İĲİλκξλπηαĲέθβΝ άΝ İυξλπηαĲέθβέΝ ǾΝ ΫĲİλκξλπηαĲέθβΝ İέθαδΝ
ıυηπυεθπηΫθβΝεαĲΪΝĲβθΝįδΪλεİδαΝĲκυΝευĲĲαλδεκτΝετεζκυΝεαδΝįİθΝηİĲαΰλΪφİĲαδέǹθĲδΰλΪφİĲαδΝαλΰΪΝ
εαδΝ ĲαΝ ζέΰαΝ ΰκθέįδαΝ πκυΝ πİλδΫξİδ,Ν İέθαδΝ αθİθİλΰΪέΝ ΜσθκΝ ĲκΝ βίΣΝ ĲπθΝ ΰκθδįέπθΝ ίλέıεİĲαδΝ ıĲβθΝ
İĲİλκξλπηαĲδθδεάΝεαĲΪıĲαıβέΝǼθΝαθĲδγΫıİδ,ΝκδΝİυξλπηαĲδθδεΫμΝπİλδκξΫμΝİέθαδΝαπκıυηπυεθπηΫθİμΝ
εαδΝ υπσεİδθĲαδΝ ıİΝ ηİĲαΰλαφά,Ν αθĲδΰλΪφκθĲαδΝ θπλέμΝ εαδΝ πİλδΫξκυθΝ πζβγυλαΝ ΰκθδįέπθέΝ ǾΝ
İĲİλκξλπηαĲέθβ İέθαδΝ δįδκıĲαĲδεά(constitutive), βΝ κπκέαΝ απκĲİζİέĲαδΝ απσΝ įκλυφκλδεσΝ
DNA(İπαθαζαηίαθσηİθİμΝ αζζβζκυξέİμ)Ν ıĲκΝ εİθĲλκηİλΫμΝ εαδΝ ıĲαΝ ĲİζκηİλάΝ εαδΝ παλαηΫθİδΝ
ıυηπγεθπηΫθβΝ πΪθĲκĲİέΝ ΜπκλİέΝ σηπμΝ θαΝ İέθαδΝ įυθβĲδεά(facultative), βΝ κπκέαΝ αθΝ įİξγİέΝ ĲβθΝ
εαĲΪζζβζβΝıβηαĲκįσĲβıβΝηπκλİέΝθαΝαπκıυηπυεθπγİέΝıİΝİυξλπηαĲέθβέ 

ΓδαΝ θαΝ εαĲαθκάıİδΝ εαθİέμ,Ν ππμ πλκετπĲİδΝ βΝ αυθπıβΝ εαδΝ θαΝ ıυıξİĲέıİδΝ αυĲάΝ ηİΝ ĲβθΝ įκηάΝ ĲπθΝ
ξλπηκıπηΪĲπθ,Ν İέθαδΝ απαλαέĲβĲκΝ θαΝ ΰθπλέαİδΝ ππμΝ κδΝ ξλπıĲδεΫμΝ πλκıįΫθκθĲαδΝ ıĲαΝ
ξλπηκıυηαĲαέΝ ΟδΝ ξλπıĲδεΫμΝ ηπκλκτθΝ θαΝ πλκıįİγκτθΝ ηΫıπΝ ĲπθΝ İιάμΝ ĲλσππθμΝ intercalation, 

minor groove, major groove εαδΝ İιπĲİλδεάΝ πλσıįİıβέΝ ǹυĲσΝ İιαλĲΪĲαδΝ απσΝ ĲκθΝ ĲτπκΝ
αζζβζπέįλαıβμΝĲβμΝξλπıĲδεάμΝηİΝĲκΝDNA εαδΝĲβθΝκηκδκπκζδεάΝάΝηβ,ΝφτıβΝĲβμέ 

ΟηκδκπκζδεΫμΝ αζζβζİπδįλΪıİδμΝ πİλδζαηίΪθκθĲαδΝ ıĲβθΝ αθĲέįλαıβΝ ηİĲΪζζκυΝ εαδΝ αĲσηπθΝ ααυĲκυΝ
ıĲδμΝ ίΪıİδμΝ ĲκυΝDNA. ΠλκετπĲκυθΝ ıυξθΪΝıĲβθΝ γΫıβΝ ιΝ ĲβμΝǹįİθέθβμΝ εαδΝ ĲβμΝ ΓκυαθέθβμέΝΠκζζΫμΝ
ξλπıĲδεΫμΝ πκυΝ πİλδΫξκυθΝ Pt(πζαĲέθα)Ν ΫξκυθΝ ĲΫĲκδαΝ αζζβζİπέįλαıβ,Ν εαγυμΝ İηφαθέακυθΝ υοβζάΝ
ıυΰΰΫθİδαΝΰδαΝĲκΝΪαπĲκέΝΟΝĲτπκμΝαυĲσμΝκįβΰİέΝıİΝπλσıįİıβΝmajor groove. 

ΜβΝκηκδκπκζδεΫμΝαζζβζİπδįλΪıİδμΝİέθαδΝκδΝįİıηκέΝυįλκΰσθκυ, κδΝβζİεĲλκıĲαĲδεΫμΝαζζβζİπδįλΪıİδμΝ
εαδΝκδΝαθĲδįλΪıİδμΝπ-πέΝǻİıηκέΝυįλκΰσθκυΝπλκετπĲκυθΝηİΝξλπıĲδεΫμΝπκυΝΫξκυθΝβζİεĲλαλθβĲδεσΝ
ΪĲκηκΝσππμΝΪαπĲκΝάΝκιυΰσθκΝıĲδμΝζİδĲκυλΰδεΫμΝκηΪįİμΝĲκυμΝεαδΝıξβηαĲέακυθΝįİıησΝηİΝĲδμΝκηΪįİμΝ
įσĲİμΝ βζİεĲλκθέπθΝ ĲπθΝ ίΪıİπθ(γΫıβΝ θΝ ǹįİθέθβμ,Ν γΫıβΝ ζΝ ΚυĲκıέθβμΝ εαδΝ γΫıβΝ βΝ Γκυαθέθβμ)έΝ ΟδΝ
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įİıηκέΝαυĲκέΝ κįβΰκτθΝıİΝminor άΝmajor groove πλσıįİıβέΝΟδΝ βζİεĲλκıĲαĲδεΫμΝαζζβζİπδįλΪıİδμΝ
πİλδζαηίΪθκυθΝ ξλπıĲδεΫμΝ ηİΝ εαĲδσθĲα,Ν ĲαΝ κπκέαΝ įβηδκυλΰκτθΝ αζζβζİπέįλαıβΝ ηİΝ ĲδμΝ αλθβĲδεΪΝ
φκλĲδıηΫθİμΝ φπıφκλδεΫμΝ κηΪįİμΝ ĲκυΝ DNA εαδΝ κįβΰκτθΝ ıİΝ İιπĲİλδεάΝ πλσıįİıβέΝ ΟδΝ π-πΝ
αζζβζİπδįλΪıİδμΝπλκετπĲκυθΝσĲαθΝβΝξλπıĲδεάΝΫξİδΝαλπηαĲδεκτμΝįαεĲυζέκυμέΝΣαΝp ĲλκξδαεΪΝĲπθΝ
αλπηαĲδευθΝ įαεĲυζέπθΝ ĲβμΝ ξλπıĲδεάμΝ εαδΝ ĲκυΝ DNA αζζβζİπδįλκτθΝ εαδΝ ΫξκυηİΝ ĲκΝ φαδθσηİθκΝ
intercalation, εαĲΪΝĲκΝκπκέκΝβΝξλπıĲδεάΝİδıΫλξİĲαδΝαθΪηİıαΝıĲδμΝίΪıİδμέΝΣκΝφαδθσηİθκΝαυĲσΝκįβΰİέΝ
ıİΝ απκİζέεπıβΝ ĲκυΝDNA εαĲΪΝ ıυθΫπİδαΝ ıİΝ İπδηάευθıβέΝ ǹθΝ ηδαΝ ξλπıĲδεάΝ įδαγΫĲİδΝ įδαφκλİĲδεΫμΝ
ζİδĲκυλΰδεΫμΝκηΪįİμΝηπκλΫδΝθαΝİηφαθέıİδΝĲαυĲσξλκθαΝįδαφκλİĲδεκτμΝĲλσπκυμΝπλσıįİıβμέ 

 

Ǽδεσθα κμ ǻδΪΰλαηηα πκυ įİέξθİδ Ĳδμ γΫıİδμ πλσıįİıβμ ξλπıĲδευθ εαδ Ϊζζπθ ηκλέπθ-πλκıįİĲυθ ıĲκ 
DNA.(Thermo Fisher) 
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5.ΚǹΡΤΟΣΤΠΟ΢ 

ǾΝ ĲİξθδεάΝ ĲκυΝ εαλυκĲτπκυΝ İέθαδΝ βΝ ıυξθσĲİλαΝ ξλβıδηκπκδκτηİθβΝ ĲİξθδεάΝ ıĲκθΝ εζαįκΝ ĲβμΝ
ευĲĲαλκΰİθİĲδεάμ,Ν ĲσıκΝ ıİΝ İλİυθβĲδεσΝ σıκΝ εαδΝ ıİΝ εζδθδεσΝ İπέπİįκέΝ ǾΝ İĲυηκζκΰέαΝ ĲβμΝ ζΫιβμΝ
πλκΫλξİĲαδΝ απσΝ ĲκΝ αλξαδκİζζβθδεσΝ εΪλυκθ(εαλτįδ,εαλπσμ,ıπσλκμ)Ν εαδΝ ĲβθΝ ζΫιβΝ ĲτπκμΝ πκυΝ
πλκΫλξİĲαδΝ απσΝ ĲκΝ λάηαΝ ĲτπĲπ(ξĲυπυ)έ ΢İΝ İζİτγİλβΝ İληβθİέα,Ν ıβηΪδθİδΝ βΝ ηκλφάΝ ĲκυΝ ıπσλκυ-

πυλάθαΝεαδΝαπκįσγβεİΝπλυĲβΝφκλΪΝĲκΝ1κκκΝαπσΝĲκθΝΓİληαθσΝαθαĲσηκ,ΝHeinrich von Waldeyer. 

ΟΝ κλδıησμΝ ĲκυΝ εαλυκĲτπκυΝ İέθαδΝ κΝ İιάμμηδελκφπĲκΰλαφέαΝ ĲπθΝ ξλπηκıπηΪĲπθΝ İθσμΝ ευĲĲΪλκυ,Ν
πκυΝ ζαηίΪθİĲαδΝ εαĲΪΝ ĲβθΝ įδΪλεİδαΝ ĲβμΝ ηİĲΪφαıβμ,Ν σĲαθΝ εΪγİΝ ξλπησıπηαΝ απκĲİζΫδĲαδΝ απσΝ ΫθαΝ
αİτΰκμΝ αįİζφυθΝ ξλπηαĲέįπθέΝ ǼθΝ ıυθİξİέα,Ν ĲαΝ ξλπηκıυηαĲαΝ ĲκπκγİĲκτθĲαδΝ εαĲΪΝ αλδγηβĲδεάΝ
ıİδλΪ,ηİΝφγέθκυıαΝıİδλΪΝηİΰΫγκυμέ(Bickmore, 2001) 

ΓδαΝĲβθΝπλκİĲκδηαıέαΝĲκυΝεαλυσĲυπκυ,ΝαπαδĲκτθĲαδΝετĲĲαλαΝıİΝηİĲΪφαıβέΝΚΪγİΝĲτπκμΝİηπτλβθκυΝ
ευĲĲΪλκυΝηπκλİέΝθαΝξλβıδηκπκδβγİέΝįυθβĲδεΪέΝǾΝπδκΝİτεκζβ,ΰλάΰκλβ,αθΫικįβΝįİδΰηαĲκζβοέαΝΫδθαδΝ
αυĲάΝ ĲκυΝ αέηαĲκμ,Ν σηπμΝ ıυξθΪΝ ξλβıδηκπκδκτθĲαδΝ δθκίζΪıĲİμΝ įΫληαĲκμΝ εαδΝ ετĲĲαλαΝ ηυİζκτΝ ĲπθΝ
κıĲυθέΝ ΢ξİĲδεΪΝ ηİΝ ĲκΝ αέηα,Ν İπδζΫΰκυηİΝ ετĲĲαλαΝ ζİηφδεΪΝ ıĲαΝ κπκέαΝ įέξπμΝ ηİΰΪζβΝ πλκıπΪγİδαΝ
ηπκλσυηİΝ θαΝ İπΪΰκυηİΝ ĲκθΝ πκζζαπζαıδαıησ,Ν įέθκθĲαμΝ ΫĲıδΝ ΫθαΝ πκζτΝ ηİΰΪζκΝ αλδγησΝ
ηİĲαφαıδευθΝευĲĲΪλπθέ 

ΤπΪλξİδΝ πζβγυλαΝ πλπĲκεσζζπθΝ πλκİĲκδηαıέαμΝ εαλυκĲτπκυΝ απσΝ ζİηφκετĲĲαλαΝ πİλδφİλδεκτΝ
αέηαĲκμ,σηπμΝİηφαθέακυθΝıυΰεİελδηΫθαΝίαıδεΪΝεκδθΪΝıβηİέαΝĲαΝκπσδαΝγαΝπαλκυıδαıĲκτθΝİįυέ 

ǹέΝΓέθİĲαδΝζάοβΝαέηαĲκμΝεαδΝΪηİıαΝπλκıĲέγİĲαδΝβπαλέθβΝΰδαΝθαΝαπκφİυξγİέΝβΝπάιβΝĲκυέΝǾΝβπαλέθβΝ
İέθαδΝ αθĲδπβεĲδεσΝ φαληαεκ,Ν απκĲİζκτηİθκΝ απσΝ πκζυıαεξαλέĲİμΝ πκυΝ αθαıĲİζζκτθΝ ĲβθΝ πάιβ,Ν
ıξβηαĲέακθĲαμΝηδαΝαθĲδγλκηίέθβΝπκυΝαπκĲλΫπİδΝĲβθΝηİĲαĲλκπάΝĲβμΝπλκγλκηίέθβμΝıİΝγλκηίέθβΝεαδΝ
απκĲλΫπκθĲαμΝĲβθΝαπİζİυγΫλπıβΝγλκηίκπζαıĲέθβμΝαπσΝĲαΝαδηκπİĲΪζδαέ 

ǺέΝΜİΝĲβθΝίκάγİδαΝĲβμΝφυΰκεΫθĲλβıβμΝĲκυΝαέηαĲκμΝεαδΝηİΝĲβθΝξλάıβΝİθįδαηΫıκυΝπκυΝİπδĲλΫπİδΝĲβθΝ
εαĲαίτγδıβΝ ĲπθΝ İλυγλκευĲĲΪλπθΝ εαδΝ ĲπθΝ εκεεδκευĲĲΪλπθ,Ν ηπκλκτηİΝ θαΝ απκηκθυıκυηİΝ
ζİηφκετĲĲαλαΝεαδΝηκθκετĲĲαλαΝıĲκΝυπİλεİέηİθκέ 

ΓέΝΣαΝαπκηκθπηΫθαΝετĲĲαλαΝεαζζδİλΰκτθĲαδΝıİΝγλİπĲδεσΝυζδεσΝπκυΝπİλδΫξİδΝφυĲκαδηαĲκΰζκυĲδθέθβΝ
ΰδαΝ γ-ζΝ βηΫλİμΝ εαδΝ αυĲσΝ κįβΰİέΝ ıİΝ ατιβıβΝ ĲκυΝ πκζζαπζαıδαıηκτΝ εαĲαεσλυφαέΝ ǾΝ
φυĲκαδηαĲκΰζκυĲδθέθβΝ İέθαδΝ ζİεĲέθβΝ İίλδıεσηİθβΝ ıĲαΝ φυĲΪ,Ν ευλέπμΝ ıİΝ įδΪφκλİμΝ πκδεδζέİμΝ
φαıκζδκτ,πκυΝπλκεαζΫδΝηέĲπıβΝεαδΝİπβλİΪαİδΝĲβθΝζİδĲκυλΰέαΝĲβμΝηİηίλΪθβμΝεαδΝĲβθΝįδαπİλαĲσĲβĲΪΝ
ĲβμΝυıĲİΝθαΝηİĲαφΫλκθĲαδΝπλπĲİέθİμέ 

ǻέΝΌĲαθΝβΝεαζζδΫλΰİδαΝĲİζİδυıİδ,ΝυπΪλξİδΝΫθαμΝηİΰΪζκμΝπζβγυıησμΝįδαδλκυηΫθπθΝευĲĲΪλπθ,ΝıĲκθΝ
κπκέκΝ πλκıĲέγİĲαδΝ εκζξδεέθβΝ ΰδαΝ θαΝ ıĲαηαĲάıİδΝ κΝ ευĲĲαλδεσμΝ ετεζκμΝ ıĲβΝ ηİĲΪφαıβέΝ ǲĲıδ,Ν ΫθαμΝ
ηİΰΪζκμΝαλδγησμΝĲπθΝευĲĲΪλπθΝίλέıεκθĲαδΝıĲκΝİπδγυηβĲσΝηİĲαφαıδεσΝıĲΪįδκέΝǾΝεκζξδεέθβΝįλαΝπμΝ
αθαıĲκζΫαμΝ ĲβμΝ ıυθαληκζσΰβıβμΝ ηδελκıπζβθέıεπθΝ ıĲαΝ ετĲĲαλα,Ν παλİηίαέθκθĲαμΝ ıĲκθΝ
πκζυηİλδıησΝĲβμΝĲκυηπκυζέθβμέ 

ǼέΝΣαΝζİηφκετĲĲαλαΝıυζζΫΰκθĲαδΝεαδΝİπİιİλΰΪακθĲαδΝηİΝυπκĲκθδεσΝįδΪζυηαΝΰδαΝıτθĲκηκΝξλκθδεσΝ
įδΪıĲβηαέΝǾΝπλΪιβΝαυĲάΝΫξİδΝπμΝαπκĲΫζİıηαΝκδΝπυλάθİμΝθαΝįδκΰεκγκτθΝκıηπĲδεΪΝεαδΝıυθİπυμΝθαΝ
įδİυεκζτθİδΝĲβθΝηδελκıεκπδεάΝπαλαĲάλβıβ αφκυΝĲαΝξλπηκıυηαĲαΝįİθΝαζζβζκİπδεαζτπĲκθĲαδέ 

΢ΣέΝΣαΝετĲĲαλαΝαπζυθκθĲαδΝıİΝπζαεέįδαΝεαδΝαφάθκθĲαδΝθαΝıĲİΰθυıκυθέ 

ǽέΝΣαΝπζαεέįδαΝυπσεİδθĲαδΝıİΝİπİιİλΰαıέαΝηİΝĲλυοέθβ,ΝηδαΝυįλκζΪıβΝπκυΝεαĲαζτİδΝĲβθΝįδΪıπαıβΝ
πİπĲδįέπθΝεαδΝπλπĲİδθδευθΝıυηπζσεπθ,ΝαφάθκθĲαμΝ ΫĲıδΝ εαγαλσΝ ĲκΝπİįέκΝ ΰδαΝ ĲβθΝ İφαληκΰάΝ ĲβμΝ
ξλπıĲδεάμΝεαδΝĲβθΝπλσεζβıβΝαυθπıβμέ 
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Ǽδεσθα λμ ΚαλυσĲυπκμ φυıδκζκΰδεσμ εαδ εαλυσĲυπκμ Ĳλδυθ αλγηβĲδευθ αθπηαζδυθέ 

 

ΥΡΧ΢ΣΙΚǼ΢ΝΦǹ΢ΜǹΣΟ΢ΝΟΡǹΣΟΤΝΦΧΣΟ΢ 

ǹ. Χλυıβ Giemsa εαδ G-bandingμΝǾΝξλπıĲδεάΝGiemsa İέθαδΝκλαĲάΝıĲκΝφυμΝεαδΝπλκıįΫθİĲαδΝıĲκΝ
DNA. ǼέθαδΝηέΰηαΝεαĲδκθδευθΝγδααδθυθΝσππμΝazure B εαδΝαθδκθδευθΝβπıδθυθΝσππμΝβπıέθβΝΤέΝΣαΝ
ησλδαΝγδααέθβμΝβπıέθβμΝίλέıεκθĲαδΝıİΝαθαζκΰέαΝβμ1έΝǹλξδεΪ,ΝπλκıįΫθκθĲαδΝκδΝγδααέθİμΝıĲκΝDNA, 

αθΪηİıαΝıĲδμΝίΪıİδμ,ΝεαδΝίΪφκυθΝηπζİΝĲκΝησλδκέΝǹεκζκτγπμ βΝβπıέθβΝπλκıįΫθİĲαδΝıĲβΝγδααέθβΝıİΝ
υįλκφκίδεσΝ πΪθĲαΝ πİλδίΪζζκθ,βΝ ξλυıβΝ ΰέθİĲαδΝ ηπίέΝ ΟδΝ αζζβζİπδįλΪıİδμΝ γδααέθβμήβπıέθβμΝ
απκĲİζκτθΝαεσηβΝεαδΝıάηİλαΝαθĲδεΫδηİθκΝπλκίζβηαĲδıηκτέ(Estandarte, 2012) 

ǾΝαυθπıβΝG,ΝİέθαδΝβΝİυλτĲİλαΝξλβıδηκπκδκτηİθβΝηΫγκįκμΝεαδΝαθαπĲτξγβεİΝαπσΝĲκθΝSeabright ĲκΝ
1λι1έΝ ǾΝ ĲİξθδεάΝ įέθİδΝ ıĲαγİλΪΝ εαδΝ αλεİĲΪΝ υοβζάμΝ İυελέθİδαμΝ απκĲİζΫıηαĲαέΟδΝ πλπĲİέθİμΝ πκυΝ
αθαφΫλγβεαθΝ παλαπΪθπΝ ππμΝ įδαıπσθĲαδΝ απσΝ ĲδμΝ υįλκζΪıİμ,Ν ΫξκυθΝ αθĲέεĲυπκΝ πκυΝ γαΝ
įβηδκυλΰβγκτθΝκδΝαυθİμΝεαδΝįΫδξθκυθΝįδαφκλΫμΝαθΪηİıαΝıĲδμΝξλπηκıπηδεΫμΝπİλδκξΫμέΝΟδΝγİĲδεΫμΝ
G αυθİμ,Ν πκυΝ İηφαθέακθĲαδΝ ıεκĲİδθσĲİλİμΝ αθĲδıĲκδξκτθΝ ıİΝ υįλκφκίδεΫμΝ πİλδκξΫμΝ ĲπθΝ
ξλπηκıπηΪĲπθΝ πκυΝ İυθκκτθΝ ĲβθΝ įβηδκυλΰέαΝ ıυηπζσεκυΝ γδααέθβμήβπıέθβμέΝ ǹθĲδıĲκδξκτθΝ ıİΝ
İĲİλκξλπηαĲέθβΝ εαδΝ įδαγΫĲκυθΝ įδıκυζφδįδεκτμΝ įİıηκτμΝ πκυΝ εαγβζυθκυθΝ ĲκΝ ıτηπζκεκέΝ ΟδΝ
İĲİλκξλπηαĲδθδεΫμΝ πİλδκξΫμΝ İέθαδΝ πζκτıδİμΝ ıİΝ ǹ,ΣέΝ ǹθĲέıĲλκφαΝ κδΝ πδκΝ φπĲİδθΫμΝ πİλδκξΫμΝ ΫδθαδΝ
υįλσφδζİμΝ εαδΝ įİθΝ İυθκκτθΝ ĲβθΝπλσıįİıβĲκυΝıυηπζσεκυέΝǹθĲδıĲκδξκτθΝıİΝ İυξλπηαĲέθβΝ εαδΝ įİθΝ
įδαγΫĲκυθΝδıξυλκτμΝįδıκυζφδįδεκτμΝįİıηκτμΝαθΪηİıαΝıĲδμΝπλπĲİέθİμέΝǲĲıδΝεαĲΪΝĲβθΝİπİιİλΰαıέαΝ
ηİΝĲλυοέθβ,απκηαελτθκθĲαδέΝΦυıδεΪΝκδΝαθαφκλΪΝΰέθİĲαδΝΰδαΝηβΝδıĲκθδεΫμΝπλπĲİέθİμέ 

ǺέΝ R-banding(αυθπıβ)μΝ απκεαζτπĲİδΝ G,C πζκτıδİμΝ İυξλπηαĲδθδεΫμΝ πİλδκξΫμΝ εαδΝ İηφαθέαİδΝ ĲβθΝ
αελδίυμΝ αθĲέıĲλκφβΝ αυθπıβΝ απσΝ ĲβθΝ G ǾΝ ĲİξθδεάΝ įδαφκλΪΝ ΫΰεİδĲαδΝ ıĲβθΝ İπυαıβΝ ĲπθΝ
ξλπηκıπηΪĲπθΝ ıİΝ δκθδεσΝ įδΪζυηαΝ εαδΝ υοβζάΝ γİληκελαıέα(κιΝ ίαγηκέΝ Κİζıδκυ)Ν εαδΝ αεκζκτγπμΝ
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ξλυıβΝ Giemsa.ǾΝ İπυαıβΝ πλκεαζΫδΝ ĲβθΝ ηİĲκυıέπıβΝ ĲπθΝ AT πİλδκξυθΝ ζσΰπΝ ξαηβζσĲİλκυΝ
ıβηİέκυΝĲάιβμΝıυΰελδĲδεΪΝηİΝĲδμΝG,C πİλδκξΫμέ 

Γ. C-bandingμαπκεαζτπĲİδΝ ĲκΝ πζκτıδκΝ ıİΝ A,T εİθĲλκηİλΫμ,Ν απκĲİζκτηİθκΝ ίΫίαδαΝ απσΝ
İĲİλκξλπηαĲέθβέΝ ǾΝ ĲİξθδεάΝ πİλδζαηίΪθİδΝ İπİιİλΰαıέαΝ ηİΝ κιτ,Ν ίτγδıβΝ ıİΝ αζαĲκτξκΝ įδΪζυηαΝ εαδΝ
αζεαζδεάΝİπİιİλΰαıέαέΝΣαΝπλκβΰκτηİθαΝπλκεαζκτθΝγλΪυıβΝĲκυΝıεİζİĲκτ,ΝαφάθπθĲαμΝαθΫπαφκΝ
ĲκΝεκηηΪĲδΝĲκυΝεİθĲλκηİλκτμέ 

ΦΘΟΡΙΟΥΡΧΜǹΣǹ 

ǼεĲσμΝ απσΝ ĲδμΝ κλαĲΫμΝ ξλπıĲδεΫμ,Ν ĲαΝ ξλπηκıυηαĲαΝ ηπκλκτθΝ θαΝ υπαξγκτθΝ ıİΝ ξλυıβΝ ηİΝ
φγκλδκξλυηαĲα,Ν ĲαΝ κπσδαΝ İέθαδΝ κλΰαθδεΪΝ ησλδαΝ ηİΝ įυθαĲσĲβĲαΝ φγκλδıηκτέΝ ΣαΝ ησλδαΝ αυĲΪΝ
πİλδΫξκυθΝηİΰΪζαΝıτηπζκεαΝσππμΝαλπηαĲδεΫμΝάΝİĲİλκευεζδεΫμΝκηΪįİμΝεαδΝξαλαεĲβλέακθĲαδΝαπσΝ
ıĲαγİλΫμΝεαδΝİυγτΰλαηηİμ(flat) įκηΫμέΝΤπΪλξκυθΝαλεİĲΫμΝπαλΪηİĲλκδΝκδΝκπκέİμΝİέθαδΝıβηαθĲδεΫμΝ
ΰδαΝ θαΝ πİλδΰλαφİέΝ κΝ φγκλδıησμΝ İθσμΝ φγκλδκξλυηαĲκμέΝ ǹυĲΫμΝ πİλδζαηίΪθκυθΝ ĲαΝ ηάεβΝ ετηαĲκμΝ
απκλλσφβıβμΝεαδΝİεπκηπάμΝεαγυμΝεαδΝĲβθ είαθĲδεάΝαπσįκıβ(quantum efficiency/yield). ΣκΝηάεκμΝ
ετηαĲκμΝ απκλλσφβıβμΝ įİέξθİδΝ ĲβθΝ İθΫλΰİδαΝ πκυΝ απαδĲİέĲαδΝ ΰδαΝ ĲβθΝ įδΫΰİλıβΝ ĲκυΝ İεΪıĲκĲİΝ
φγκλδκξλυηαĲκμΝ εαδΝ ĲκΝ ηάεκμΝ ετηαĲκμΝ İεπκηπάμΝ ĲβθΝ İθΫλΰİδαΝ πκυΝ İεπΫηπİĲαδέΝ ΢υθάγπμ,Ν ĲκΝ
ηάεκμΝ İεπκηπάμΝ ΫδθαδΝ ηİΰαζτĲİλκΝ ĲκυΝ αθĲδıĲκέξκυΝ ĲβμΝ απκλλσφβıβμέΝ ǾΝ είαθĲδεά απσįκıβ,Ν
įİέξθİδΝĲβθΝπδγαθσĲβĲαΝİθσμΝįδİΰİληΫθκυΝφγκλδκξλυηαĲκμΝθαΝφγκλέıİδΝεαδΝκλέαİĲαδΝπμμΝ 

ΦοαλδγησμΝφπĲκθέπθΝπκυΝİεπΫηπκθĲαδήαλδγησμΝφπĲκθέπθΝπκυΝαπκλλδφσθĲαδ 

ǾΝδεαθσĲβĲαΝφγκλδıηκτΝİθσμΝφγκλδκξλυηαĲκμΝİιαλĲΪĲαδΝαπσΝĲβθΝįκηάΝεαδΝĲκΝπİλδίΪζζκθΝĲκυέΝǾΝ
είαθĲδεάΝ απσįκıβΝ αυιΪθİĲαδΝ σıκΝ αυιΪθİĲαδΝ ĲκΝ ηΫΰİγκμΝ ĲπθΝ ıυηπζσεπθέΟδΝ πİλδίαζζκθĲδεκέΝ
παλΪΰκθĲİμΝ πκυΝ πλΫπİδΝ θαΝ ζβφγκτθΝ υπ’σοδθΝ ΫδθαδΝ ĲκΝ pH, βΝ δκθĲδεάΝ δıξτμ,Ν βΝ γİληκελαıέα,Ν ĲκΝ
διυįİμΝĲκυΝηΫıκυΝεαδΝβΝτπαλιβΝηαελκηκλέπθέΝΣκΝpH εαδΝβΝδκθδεάΝδıξτμΝΫξκυθΝαθĲέεĲυπκΝıĲβΝįκηάΝ
ĲκυΝ ηκλέκυέΝ ǾΝ γİληκελαıέα,Ν ĲκΝ διυįİμΝ εαδΝ ĲαΝ ηαελκησλδαΝ ηπκλκτθΝ θαΝ İπβλİΪıκυθΝ ĲκθΝ
αθĲαΰπθδıησΝαθΪηİıαΝıİΝηβΝαεĲδθκίκζκτıİμΝįδαįδεαıέİμΝεαδΝĲκθΝφγκλδıησέ 

΢ĲβΝ ξλυıβΝ ξλπηκıπηΪĲπθ,Ν ĲαΝ φγκλδκξλυηαĲαΝ ξλβıδηκπκδκτθĲαδΝ Ν πλκφαθυμΝ σĲαθΝ γαΝ
αεκζκυγάıİδΝ ηİζΫĲβΝ ηİΝ ηδελκıεσπδκΝ φγκλδıηκτέΝ ǲξκυθΝ İπέıβμΝ ĲβθΝ δεαθσĲβĲαΝ θαΝ įβηδκυλΰκτθΝ
αυθİμέΝΠαλΪΝ ĲκΝ ΰİΰκθσμΝ İέθαδΝ ζδΰσĲİλκΝ ıĲαγİλΪΝ απσΝ ĲδμΝ ξλπıĲδεΫμΝ ĲκυΝ κλαĲκτΝφπĲσμ,Ν σππμΝ βΝ
Giemsa, κδΝκπκέİμΝıυαβĲάγβεαθΝπλδθ,ΝπλκıφΫλκυθΝαλεİĲΪΝπζİκθİεĲάηαĲαέΝǾΝGiemsa απαδĲİέΝĲβθΝ
ξλάıβΝĲλυοέθβμΝΰδαΝĲβθΝαφαέλİıβΝηβΝδıĲκθδευθΝπλπĲİδθυθΝπλκΝĲβμΝξλυıβμέΝΣαΝφγκλδκξλυηαĲαΝ
įİθΝ απαδĲκυθΝ ĲβθΝ ξλάıβΝ ĲβμΝ Ν κπσĲİΝ απκφİτΰİĲαδΝ πμΝ įδαįδεαıέαέΝ Ǽπέıβμ,Ν ĲαΝ φγκλδκξλυηαĲαΝ
İπδĲλΫπκυθΝĲβθΝĲαυĲσξλκθβΝαυθπıβΝεαδΝ in situ υίλδįδıησΝηİΝησλδαΝαθδξθİυĲΫμέΝΣκΝĲİζİυĲαέκΝİέθαδΝ
İιαδλİĲδεΪΝξλάıδηκ,ΝıİΝĲİξθδεΫμΝσππμΝβΝFISH,SKY,CGH πκυΝγαΝαθαζυγκτθΝαλΰσĲİλαέ 

ΣαΝπδκΝ ıυξθΪΝ ξλβıδηκπκδκτηİθαΝ φγκλδκξλυηαĲαΝ İέθαδΝ βΝ εκυδθαελέθβ,Ν βΝ įυθκηυεέθβ,Ν βΝDAPI, βΝ
Hoechst 33258 εαδΝβΝξλκθκηυεέθβΝǹγέΝΣαΝφγκλδκξλυηαĲαΝπκυΝφγκλέακυθΝΫθĲκθαΝıĲδμΝAT πİλδκξΫμΝ
İηφαθέακυθΝ αυθπıβΝ σηκδαΝ ĲβμΝ G-banding εαδΝ σıαΝ φγκλέακυθΝ ıĲδμΝ GC πİλδκξΫμΝ İηφαθέακυθΝ
αυθπıβΝσηκδαΝĲβμΝR-banding. 

QuinacrineμΝǾΝξλυıβΝηİΝφγκλδκξλυηαĲαΝİπİĲİτξγβΝπλυĲβΝφκλΪΝĲκΝ1λιίΝαπσΝĲκθΝCaspersson ηİΝ
ĲβΝξλάıβΝQuinacrine mustard,ΝηδαμΝαηδθκαελδįδθδεάμΝίαφάμέΝ΢ĲβΝıυθΫξİδαΝαθĲδεαĲαıĲΪγβεİΝζσΰπΝ
ĲκιδεσĲβĲαμΝαπσΝĲβθΝįδυįλκξζπλδεάΝεκυδθαελέθβέΝǾΝξλπıĲδεάΝαυĲάΝİέθαδΝγİĲδεΪΝφκλĲδıηΫθβΝεαδΝΫξİδΝ
ĲβθΝ įυθαĲσĲβĲαΝ θαΝ Ν αζζβζİπδįλΪΝ ηİΝ ĲδμΝ αλθβĲδεΪΝ φκλĲδıηΫθİμΝ φπıφκλδεΫμΝ κηΪįİμΝ DNA. 

ΠλκıįΫθκθĲαδΝıİΝσζκΝĲκΝξλπησıπηαΝκηκδσηκλφαέΝ΢ĲδμΝAT πζκτıδİμΝπİλδκξΫμΝφγκλέαİδΝπδκΝΫθĲκθα,Ν
İθυΝıĲδμΝGC πİλδκξΫμΝζδΰσĲİλκ,ΝζσΰπΝĲβμΝαηδθκηΪįααμΝĲβμΝγΫıβμΝβΝĲβμΝG πκυΝπαλİηπκįέαİδΝĲκθΝ
πζάλβΝφγκλδıησέΟδΝαυθİμΝĲβμΝκθκηΪακθĲαδΝQ(ΝΫθĲκθκΝεέĲλδθκπλΪıδθκΝξλυηα)ΝεαδΝαθĲδıĲκδξκτθΝıĲδμΝ
ıεκĲİδθΫμΝ αυθİμΝ ĲβμΝ G ηİέκθΝ ĲδμΝ αυθİμΝ G ĲβμΝ εİθĲλκηİλδεάμΝ πİλδκξάμέΝ ΢υθİπυμ,Ν κδΝ Q αυθİμΝ
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αθĲδıĲκδξκτθΝ ıİΝ įυθβĲδεάΝ İĲİλκξλπηαĲέθβέΝ ΣκΝ ΰİΰκθσμΝ σĲδΝ βΝ ξλπıĲδεάΝ įİθΝ φγκλέαİδΝ αλεİĲΪΝ ıİΝ
εİθĲλκηİλδεΫμΝπİλδκξΫμ,ΝįΫδξθİδΝππμΝεαδΝΪζζκδΝπαλΪΰκθĲİμΝπζβθΝĲβμΝαθαζκΰέαμΝıİΝίΪıİδμ,ΝσππμΝβΝ
γΫıβΝ ĲβμΝ İεΪıĲκĲİΝ ίΪıβμ,Ν İπβλİΪακυθΝ ĲδμΝ αυθİμέΝΣαΝαπκĲİζΫıηαĲαΝ ĲκυΝQ-banding ηπκλκτθΝ θαΝ
İπβλİαıĲκτθΝαεσηβΝεαδΝıİΝπζκτıδİμΝAT πİλδκξΫμΝİΪθΝπΫλδιΝαυĲάμΝυφέıĲαθĲαδΝαλεİĲΫμΝΰκυαθέθİμέ 

DaunomycinμΝ ǾΝ įυθκηυεέθβΝ İέθαδΝ ηδαΝ αθγλαευεζέθβΝ εαδΝ İηφαθέαİδΝ įλΪıβΝ αθĲδίδκĲδεκτΝ εαδΝ
ξλπıĲδεάμέΝΣκΝαλπηαĲδεσΝıτıĲβηαΝįαεĲυζέκυ,ΝİδıΫλξİĲαδΝηİĲαιτΝįυκΝįδπζαθυθΝαΫυΰπθΝίΪıİπθέΝ
ǹυĲσΝ ΫξİδΝυμΝαπκĲΫζİıηαΝ ĲκΝΪθκδΰηαΝεαĲΪΝ1βΝηκέλİμΝ ĲβμΝ ΫζδεαμΝ εαδΝ ĲβθΝατιβıβΝ ĲβμΝαπσıĲαıβμΝ
ίΪıβ-ίΪıβέΝ ǼπέıβμΝ ΫξİδΝ ĲβθΝ įυθαĲσĲβĲαΝ θαΝ įβηδκυλΰİέΝ įİıηκτμΝ ǾΝ ηİΝ ĲδμΝ ίΪıİδμ,Ν ζσΰπΝ ĲπθΝ
ζİδĲκυλΰδευθΝ κηΪįπθΝ įκĲυθΝ εαδΝ įİεĲυθ,Ν πκυΝ πλκıįΫθκθĲαδΝ ıĲκΝ minor groove. ǾΝ įυθκηυεέθβΝ
πλκıįΫθİĲαδΝκηκδσηκλφαέΝ¨ΟĲαθΝβΝαθαζκΰέαΝAT ιİπİλθΪİδΝĲκΝθηΣ,ΝκΝφγκλδıησμΝİθĲİέθİĲαδΝİθυΝıİΝ
αθαζκΰέαΝ ξαηβζσĲİλβΝ ĲκυΝ θίΣ,Ν İέθαδΝ αηυįλσμέΝ ΢υθİπυμ,Ν ıĲκΝ ĲİζδεσΝ απκĲΫζİıηα,Ν κδΝ αυθİμΝ
κηκδΪακυθΝεαĲΪΝπκζτΝĲβμΝQ-banding. 

DAPIμΝ ΓθπıĲάΝ εαδΝ πμΝ ζ,θ-įδαηδįδθκ-2-φαδθυζκδθįσζβ,Ν İέθαδΝ İυλΫπμΝ ξλβıδηκπκδκτηİθκΝ
φγκλδσξλπηαέΝ ΟΝ ζσΰκμΝ İέθαδΝ ππμΝ İηφαθέαİδΝ İιαδλİĲδεΪΝ υοβζάΝ είαθĲδεάΝ απσįκıβΝ ΦοίέλβέΝ
ǼπδπλκıγΫĲπμ,Ν βΝ απσįκıβΝ İπδĲυΰξΪθİĲαδΝ ησθκΝ ıĲβθΝ πİλέπĲπıβΝ πλσıįİıβμΝ Ν ηİΝ ĲαΝ
ξλπηκıυηαĲαέΝǾΝξλπıĲδεάΝıĲκΝθİλσΝ İέθαδΝ İζΪξδıĲαΝφγκλέακυıα,ΝσηπμΝεαĲσπδθΝıτθįİıβμΝηİΝ ĲκΝ
ξλπησıπηα,Ν İεĲδθΪııİĲαδΝ κΝ φκλδıησμΝ ζσΰπΝ απσελυοβμΝ απσΝ ĲκθΝ įδαζτĲβέΝ ΛσΰπΝ ĲβμΝ δįδσĲβĲαμΝ
αυĲάμ,Ν κΝ φγκλδıησμΝ ĲβμΝ ηβΝπλκıįİįİηΫθβμΝDAPI İέθαδΝ απİδλκİζΪξδıĲκμΝ εαδΝ İπδĲλΫπİδΝ ĲβθΝπκζτΝ
εαζτĲİλβΝηδελκıεκπδεάΝπαλαεκζκτγβıβέΝΣΫζκμ,ΝαιέαİδΝθαΝαθαφİλγİέΝππμΝκΝφγκλδıησμΝĲβμΝDAPI 

įİθΝİζαĲĲυθİĲαδΝηİΝĲκΝπΫλαμΝĲκυΝξλσθκυΝσππμΝıυηίαέθİδΝηİΝĲβθΝεκυδθαελέθβέ΢İΝξαηβζάΝαθαζκΰέαΝ
ξλπıĲδεάμήDNA βΝDAPI πλκıįΫθİĲαδΝıİΝAT πζκτıδİμΝπİλδκξΫμέΝ΢ξβηαĲέαİδΝυįλκΰκθκįİıηκτμΝηİΝ
ĲαΝ ΪĲκηαΝ ααυĲκυΝ ıĲβΝ γΫıβΝ γΝ ĲπθΝ αįİθδθυθΝ άΝ ηİΝ ΪĲκηαΝ κιυΰσθκυΝ ıĲβΝ γΫıβΝ βΝ ĲπθΝ γυηδθυθέΝ
Ǽι’αδĲέαμΝĲπθΝπλκβΰκυηΫθπθ,ΝİηφαθέαİĲαδΝαυθπıβΝπαλσηκδαΝĲβμΝG-banding. ΢İΝυοβζάΝαθαζκΰέα,Ν
παλαĲβλİέĲαδΝπλσıįİıβΝεαδΝıİΝGC πİλδκξΫμ,ΝαζζκδυθκθĲαμΝĲαΝαπκĲİζΫıηαĲαέ 

Hoechst 33258μΝ ǼέθαδΝ παλΪΰπΰκΝ ĲβμΝ ίİθαδηδįαασζβμΝ εαδΝ πλκıįΫθİĲαδΝ ıĲκΝminor groove, İδįδεΪΝ
ıĲδμΝ AT πİλδκξΫμέΝ ΟΝ ηβξαθδıησμΝ πλσıįİıβμΝ κηκδΪαİδΝ ıİΝ αυĲσθΝ ĲβμΝ DAPI. ΝκηκĲİζİδαεΪ,Ν κδΝ
πλκετπĲκυıİμΝαυθİμΝİηφαθέακυθΝκηκδσĲβĲα. ΧαλαεĲβλδıĲδεσΝĲβμΝβΝΫθĲκθβΝįδαφκλΪΝαθΪηİıαΝıĲδμΝ
αυθİμ(contrast) εαδΝβΝεαζτĲİλβΝαθΪζυıβέ 

CounterstainingμΝΝǼέθαδΝηδαΝĲİξθδεάΝαυθπıβμΝηİΝφγκλδκξλυηαĲαΝπκυΝπλκıįΫθκθĲαδΝκηκδσηκλφαΝ
ıİΝ σζκΝ ĲκΝ ξλπησıπηαέΝ ΧλβıδηκπκδİέĲαδΝ İπέıβμΝ ΰδαΝ ĲβθΝ İθέıξυıβΝ απθυθΝπκυΝ įİθΝ ΫξκυθΝ υοβζάΝ
αθΪζυıβέΝ ΠİλδζαηίΪθİδΝ ĲβθΝ ξλάıβμΝ ηδαμΝ αλξδεάμΝ ξλπıĲδεάμΝ εαδΝ ηδαμΝ įİτĲİλβμΝ ξλπıĲδεάμΝ
αεκζκτγπμέΝǾΝįΫυĲİλβΝκφİέζİδΝθαΝΫξİδΝηάεκμΝετηαĲκμΝİεπκηπάμΝįδαφκλİĲδεσΝαπσΝĲβθΝπλυĲβέ 

ǻτκΝηβξαθδıηκέΝİέθαδΝυπİτγυθκδ ΰδαΝĲβθΝįβηδκυλΰέαΝάΝİθέıξυıβΝĲπθΝαπθυθμΝηİĲαφκλΪΝβζİεĲλκθέπθΝ
εαδΝİυγτμΝαθĲαΰπθδıησμΝπλσıįİıβμέΝΜİĲαφκλΪΝβζİεĲλκθδαεάμΝİθΫλΰİδαμΝİέθαδΝĲκΝφαδθσηİθκΝεαĲΪΝ
ĲκΝκπκέκΝβΝįΫυĲİλβΝξλπıĲδεάΝαπκλλκφΪΝĲκθΝφγκλδıησΝĲβμΝπλυĲβμέΝΓδαΝθαΝıυηίİέΝαυĲσ,ΝπλΫπİδΝĲκΝ
φΪıηαΝαπκλλσφβıβμΝĲβμΝįİτĲİλβμΝθαΝυπİλεαζτπĲİδΝĲκΝφΪıηαΝİεπκηπάμΝĲβμΝπλυĲβμέΝΟΝΪηİıκμΝ
αθĲαΰπθδıησμ,ΝπİλδαηίΪθİδΝĲβθΝİεĲσπδıβΝĲβμΝαλξδεάμΝξλπıĲδεάμΝαπσΝĲβθΝįΫυĲİλβέΝΓδαΝθαΝıυηίİέΝ
αυĲσ, πλΫπİδΝεαδΝκδΝįτκΝξλπıĲδεΫμΝθαΝΫξκυθΝσηκδκΝĲλσπκΝαζζβζİπέįλαıβμΝηİΝĲκΝDNAέΝΤπΪλξκυθΝ
αλεİĲκέΝıυθįυαıηκέΝξλπıĲδευθΝπκυΝηπκλκτθΝθαΝξλβıδηκπκδβγκτθ,ΝζαηίΪθκθĲαμΝπΪθĲαΝυπ’σοδθΝ
ĲβθΝİιİδįέεİυıβΝπλσıįİıβμΝεαδΝĲδμΝδįδσĲβĲİμΝφΪıηαĲκμΝĲπθΝξλπıĲδευθέ 

ΥΡΧ΢ΣΙΚǼ΢ΝǺǹΡǼΧΝΝΜǼΣǹΛΛΧΝ 

ǾΝ ξλάıβΝ ξλπıĲδευθΝ ίαλΫπθΝ ηİĲΪζζπθΝ ΰδαΝ ξλπηκıυηαĲαΝ İέθαδΝ İιαδλİĲδεΪΝ ıβηαθĲδεά,Ν σĲαθΝ κΝ
ıĲσξκμΝİέθαδΝβΝπαλαĲάλβıβΝηİΝβζİεĲλκθδαεάΝηδελκıεκπέαΝεαδΝξλάıβΝαεĲδθυθΝΧέΝǾΝξλάıβΝίαλİΫπθΝ
ηİĲΪζζπθΝίİζĲδυθİδΝĲβθΝκπĲδεκπκέβıβΝĲπθΝξλπηκıπηΪĲπθ,ΝηζİıπΝİθέıξυıβμΝıάηαĲκμέΝΠİλδΫξκυθΝ
ıĲκδξİέαΝ σππμΝ Eu(Ǽυλυπδκ),Ν Tb(ΣΫλίδκ),Ν Os(Όıηδκ),Ν εαδΝ U(κυλΪθδκ)Ν σππμΝ İπέıβμΝ εαδΝ DNA-
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πλκıįΫĲİμμΝ d8 ıυηπζΫΰηαĲα πζαĲέθαμΝ ηİΝ ĲİĲλΪΰπθβΝ İυγİέαΝ ΰİπηİĲλέα(Pt(terp)Cl)+ εαδΝ d6 

κεĲΪΰπθαΝ ηİĲαζζδεΪΝ ıυηπζΫΰηαĲαΝ ηİΝ įδαηδθδεκτμΝ αλπηαĲδεκτμΝ πλκıįΫĲİμΝ (Ru(dimre))2+,σπκυΝ
Ru(ΡκυγΫθδκ)έ 

΢υηπζΫΰηαĲαΝPtΧΠζαĲέθαΨμΝΣκΝ(Pt(terp)Cl)+ πλκıįΫθİĲαδΝıĲκΝDNA σηπμΝįİθΝİηφαθέαİδΝφγκλδıησέΝ
ΓδαΝ θαΝ įβηδκυλΰβγİέΝ ΫθαΝφγκλέακθΝ ıτηπζİΰηαΝ απαδĲİέĲαδΝ ΫθαμΝπλκıįΫĲβμΝπκυΝ γαΝ İπδĲλΫπİδΝ ĲβθΝ
İθαζζαΰάΝĲπθΝβζİεĲλκθέπθΝıİΝįδαφκλİĲδεΫμΝβζİεĲλκθδαεΫμΝεαĲαıĲΪıİδμέΝΣΫĲκδκΝπαλΪįİδΰηαΝİέθαδΝβΝ
2-φαέθυζκπυλδįέθβΝπκυΝİέθαδΝευεζκηİĲαζζδεσμΝπλκıįΫĲβμέΝǼπέıβμΝβΝπλκıγάεβΝαλυζκηΪįαμΝıİΝıİΝ
πυλδįέθβΝ ηκλİέΝ θαΝ αυιάıİδΝ ĲβθΝ είαθĲδεάΝ απσįκıβΝ Φέ ΣαΝ ıυηπζΫΰηαĲαΝ αυĲΪΝ įİθΝ İηφαθέακυθΝ
İιİδįέεİυıβΝ πλσıįİıβμΝ εαδΝ πλκıįΫθκθĲαδΝ ıİΝ σζκΝ ĲκΝ ξλπησıπηαΝ αįδαελέĲπμέΝ ΌηπμΝ ΫĲıδΝ İέθαδΝ
αįτθαĲκθΝ θαΝ įβηδκυλΰβγκτθΝ αυθİμέΝ ǾΝ ζτıβΝ ıĲκΝ πλσίζβηαΝ İέθαδΝ βΝ πλκıγάεβΝ πλκıįİĲυθΝ
İιİδįδεİυηΫθπθΝΰδαΝAT άΝGC πİλδκξΫμέΝΜİΝĲβθΝηΫγκįκΝαυĲάΝĲαΝįİέΰηαĲαΝİέθαδΝεαĲΪζζβζαΝĲσıκΝΰδαΝ
ηδελκıεκπέαΝφγκλδıηκτΝσıκΝεαδΝΰδαΝβζİεĲλκθδαεάέ 

ΟιδεσΝ ΪζαμΝ Ουλαθέκυ,Ν ΣİĲλκιİέįδκΝ ΟıηέκυμΝ ǼέθαδΝ ξλπıĲδεΫμΝ ίαλΫπθΝ ηİĲΪζζπθΝ εαδΝ
ξλβıδηκπκδκτθĲαδΝ İυλΫπμΝ ıĲβθΝ ηİζΫĲβΝ ίδκζκΰδευθΝ įİδΰηΪĲπθΝ ηİΝ βζİεĲλκθδαεάΝ ηδελκıεκπέα,Ν ΰδαΝ
γİĲδεάΝ άΝ αλθβĲδεάΝ ξλυıβέΝ ǼηφαθέακυθΝ εαζάΝ İεπκηπάΝ βζİεĲλκθέπθ,Ν απκλλκφσθĲαδΝ İτεκζαΝ ıĲβθΝ
κλΰαθδεάΝτζβΝεαδΝįλκυθΝπμΝıĲİλİπĲδεΪ(Ν fixatives). ΣκΝκιδεσΝΪζαμΝĲκυΝΟυλαθέκυ,ΝİέθαδΝλαįδİθİλΰάΝ
κυıέαΝεαδΝαυιΪθİδΝĲβθΝαθΪζυıβΝαυθπıβμΝıĲαΝθκυεζİδεΪΝκιΫαέΝǼίλδıεσηİθκΝıİΝυįαĲδεσΝάΝαζεκκζδεσΝ
įδΪζυηαΝ ıİΝ ıυΰεΫθĲλπıβΝ β-βηΣ,παλΪΰİδΝ UO2

2+ εαĲδσθĲαΝ ĲαΝ κπκέαΝ αζζβζİπδįλκτθΝ ηİΝ ĲδμΝ
φπıφκλδεΫμΝκηΪįİμΝ ĲκυΝDNA. ǲθαΝεαĲδσθΝαζζβζİπδįλΪΝηİΝįυσΝκηΪįİμΝφπıφσλκυέΝǾΝξλπıĲδεάΝ
ίΫίαδαΝİηφαθέαİδΝαθĲέįλαıβΝεαδΝηİΝĲαΝθκυεζİδεΪΝεαδΝηİΝĲδμΝπλπĲİέθİμ,ΝσηπμΝΰδαΝĲκΝDNA İηφαθέαİδΝ
ηİΰαζτĲİλβΝıυΰΰΫθİδαέ ΜέαΝİφαληκΰάΝĲκυΝΪζαĲκμΝΟυλαθέκυΝİέθαδΝβΝcounterstain(αθĲδξλυıβ)ΝηİĲΪΝ
απσΝlead citrate, πκυΝίİζĲδυθİδΝĲβθΝαθΪζυıβΝπκζτΝπİλδııσĲİλκΝαπσΝĲδμΝηİηκθπηΫθİμΝįυθαĲσĲβĲİμΝ
ĲβμΝεΪγİΝξλπıĲδεάμέ 

ΣκΝ ĲİλκιİέįδκΝ ĲκυΝΟıηέκυ,Ν ξλβıδηκπκδİέĲαδΝ İεĲİθυμΝıĲαΝįΫδΰηαĲαΝΰδαΝβζİεĲλκθδαεάΝηδελκıεκπέα,Ν
ευλέπμΝΰδαĲδΝαπκĲİζİέΝδıξυλσΝκιİδįπĲδεσέΝǼέθαδΝηβΝπκζδεσΝεαδΝİδıΫλξİĲαδΝİτεκζαΝıĲαΝετĲĲαλαΝσηπμΝ
ΫξİδΝ ĲκΝ ηİδκθΫεĲβηαΝ θαΝ ΫδθαδΝ İιαδλİĲδεΪΝ įβζβĲβλδυįİμέ ΌθĲαμΝ δıξυλσΝ κιİδįπĲδεσ,Ν κιİδįυθİδΝ
αεσλİıĲκυμΝ įδπζκτμΝ įİıηκτμΝ ıİΝ ίδκζκΰδεΪΝ įİέΰηαĲαέΝ ǺλέıεİδΝ įİΝ İφαληκΰάΝ ıĲβΝ ξλυıβΝ ζδπδįέπθΝ
πκυΝπİλδΫξκυθΝπζβγυλαΝĲΫĲκδπθΝįİıηυθέ 

ΣαΝξλπηκıυηαĲαΝįİθΝξλπηαĲέακθĲαδΝηİΝĲκΝOsO4. ǹεσηβΝεαδΝαθΝĲκΝĲİĲλκιİέįδκΝγİπλβĲδεΪΝκιİδįυθİδΝ
ĲκθΝ įδπζσΝ įİıησΝ ıĲκυμΝ ΪθγλαεİμΝ ηΝ εαδΝ θΝ γυηέθβμΝ εαδΝ ευĲκıέθβμΝ αθĲέıĲκδξα,Ν ĲκΝDNA παλαηΫθİδΝ
αθİπβλΫαıĲκΝΰδαĲέΝζσΰπΝįκηάμΝįδπζάμΝΫζδεαμΝİέθαδΝαθΫφδεĲβΝβΝαζζβζİπέįλαıβέ 

ǼεİέΝσηπμΝπκυΝηπκλΫδΝθαΝυπΪλιİδΝαζζβζİπέįλαıβΝİέθαδΝκδΝπλπĲİέθİμέΝΣκΝĲİĲλκιİέįδκΝĲκυΝΟıηέκυΝ
ηπκλİέΝθαΝαθĲδįλΪıİδΝηİΝĲδμΝααπĲκ-κηΪįİμΝĲπθΝαηδθκιΫπθμΝαηδθκηΪįαΝΛυıέθβμ,ΝΰκυαθδįδθδεάΝκηΪįαΝ
ǹλΰδθέθβμ,Ν δηδįαασζβΝ ΙıĲδįέθβμ,ΝπυλκζδįέθβΝΠλκζέθβμΝεαδΝ ĲκΝ δθįκζδεσΝΪαπĲκ ĲβμΝΣλυπĲκφΪθβμέΝΣαΝ
παλαπΪθπΝ αηδθκιΫαΝ ίλέıεκθĲαδΝ ıİΝ ηİΰΪζκυμΝ αλδγηκτμΝ ıĲδμΝ δıĲσθİμΝ ΌηπμΝ ĲαΝ ίαıδεΪΝ εκηηΪĲδαΝ
ĲκυμΝıυθįİσθĲαδΝαλεİĲΪΝ δıξυλΪΝηİΝ ĲκΝDNA. ǹθΝσηπμ,ΝξλβıδηκπκδβγİέΝαλαδπηΫθκΝκιδεσΝκιυΝπκυΝ
απκįυθαηυθİδΝ ĲβθΝαζζβζİπέįλαıβΝDNA-πλπĲİδθυθ,ΝİπδĲλΫπİĲαδΝıĲκΝĲİĲλκιİέįδκΝθαΝκιİδįυıİδΝ ĲαΝ
αηδθκιΫαΝεαδΝησθκΝıİΝpH απσΝ6.2-3.5. 
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6.FISH 

ǾΝ ĲİξθδεάΝ φγκλέακθĲκμΝ υίλδįδıηκτΝ in situ,Ν İέθαδΝ İιαδλİĲδεΪΝ δıξυλάΝ εαδΝ ξλβıδηκπκδİέĲαδΝ ıĲβθΝ
αθέξθİυıβΝ ξλπηκıπηαĲδευθΝ αθπηαζδυθέΝǾΝ υοβζάΝ İυαδıγβıέαΝ εαδΝ İιİδįέεİυıβΝ Ĳβμ,Ν εαγυμΝ εαδΝ βΝ
ĲαξτĲβĲαΝζαηίΪθκυθΝξυλαΝκδΝİιİĲΪıİδμ,ΝεαĲΫıĲβıαθΝĲβθΝĲİξθδεάΝηİέακθκμΝıβηαıέαμΝεαδΝπαλİέξαθΝ
ĲδμΝπζβλκφκλέİμΝΰδαΝĲβθΝπλσκįκΝıĲκΝπİįέκΝĲβμΝΫλİυθαμΝεαδΝĲβμΝįδΪΰθπıβμέΝǹπσΝδαĲλδεάμΝıεκπδΪμ,Ν
βΝ FISH ηπκλİέΝ θαΝ İφαληκıĲİέΝ ıĲβθΝ αθέξθİυıβΝ αθπηαζδυθΝ σππμμΝ ıτθĲβιβΝ ΰκθδįέπθ(fusion), 

αθİυπζκİδįέα,Ν απυζİδαΝ ξλπηκıπηαĲδεάμΝ πİλδκξάμΝ άΝ κζσεζβλκυΝ ξλπηκıυηαĲκμΝ εαδΝ ıĲβθΝ
παλαεκζκτγβıβΝ ĲβμΝ πκλİέαμ-İιΫζδιβμΝ ηδαμΝ αıγΫθİδαμέΝ Ǽπέıβμ,Ν ηπκλİέΝ θαΝ ξλβıδηκπκδβγİέΝ ıĲβΝ
ξαλĲκΰλΪφβıβΝ ΰκθδįέπθΝ εαδΝ ıĲβθΝ αθαΰθυλδıβΝ κΰεκΰκθδįέπθΝ εαδΝ ΰİθİĲδευθΝ αθπηαζδυθΝ πκυΝ
πλκεαζκτθΝηδαΝπζβγυλαΝθİκπζαıδυθέ(Levsky, 2003) 

ǾΝ ĲİξθδεάΝ ίαıέαİĲαδΝ ıĲβθΝ υίλδįκπκέβıβΝ αθδξθİυĲυθΝ DNA(probes) ıİΝ ıυΰεİελδηΫθİμΝ εΪγİΝ φκλΪΝ
αζζβζκυξέİμ-ıĲσξκυμΝ εαĲσπδθΝ γİληδεάμΝ İπİιİλΰαıέαμΝ ĲκυΝ ΰİθİĲδεκτΝ υζδεκτΝ ΰδαΝ θαΝ απκεĲάıκυθΝ
πλσıίαıβέΝ ΣαΝ ησλδα-αθδξθİυĲΫμΝ ıυθįΫκθĲαδΝ ηİΝ φγκλέακθĲαΝ ησλδαΝ αθαφκλΪμ,Ν ĲαΝ κπκέαΝ ıĲκΝ
ηδελκıεσπδκΝφγκλδıηκτ,ΝİπδίİίαδυθκυθΝĲβθΝτπαλιβΝάΝĲβθΝΫζζİδοβΝΰİθİĲδεάμΝαθπηαζέαμέΝǾΝİιΫζδιβΝ
ĲβμΝFISH,ΝİπδĲλΫπİδΝĲβθΝπαλαεκζκτγβıβΝıİΝσζκΝĲκΝξλπησıπηαΝηΫıπΝM-FISH,SKY,CGH πκυΝγαΝ
αθαζυγκτθΝηİĲΫπİδĲαέ 

ǾΝFISH παλΪΝĲκΝΰİΰκθσμΝππμΝİέθαδΝıξİĲδεΪΝαπζάΝıĲβΝıτζζβοάΝĲβμ,ΝαπκįİέξĲβεİΝαπκĲİζİıηΪĲδεάΝ
εαδΝΫφİλİΝİπαθΪıĲαıβΝıĲβθΝευĲĲαλκΰİθİĲδεά,ΝıĲβθΝκπκέαΝεαγδİλυγβεİΝπμΝįδαΰθπıĲδεάΝİιΫĲαıβΝıİΝ
εΪγİΝİλΰαıĲάλδκΝπαΰεκıηέπμέ 

ΟδΝ ĲİξθδεΫμΝ ξλυıβμΝ εαδΝ αυθπıβμΝ σππμΝ βΝ Giemsa,Ν ıĲβθΝ İπκξάΝ ĲκυμΝ άĲαθΝ κλσıβηκΝ ıĲβθΝ
ευĲĲαλκΰİθİĲδεάΝ ΫλİυθαΝ εαδΝ ĲβθΝ δαĲλδεάΝ įδΪΰθπıβΝ εαδΝ ίκάγβıαθΝ ĲαΝ ηΫΰδıĲαΝ ıĲβθΝ εαĲαθσβıβΝ
εζβλκθκηδευθΝ εαδΝ İπέεĲβĲπθΝ αıγİθİδυθέΝ ΌηπμΝ βΝ απκĲİζİıηαĲδεσĲβĲαΝ ĲκυμΝ πλκυπκγΫĲİδΝ ĲβθΝ
τπαλιβΝαθπηαζδυθΝηİΰαζυĲΫλπθΝĲπθΝγΝηİΰαίΪıİπθΝDNAέΝΟδΝηδελσĲİλİμΝαθπηαζέİμΝİέθαδΝαįτθαĲκΝ
θαΝαθδξθİυγκτθΝζσΰπΝηβΝİπαλεκτμΝįδαελδĲδεάμΝδεαθσĲβĲαμ-αθΪζυıβμέΝǲθαΝΪζζκΝηİδκθΫεĲβηαΝİέθαδΝ
ππμΝ ζαηίΪθκυθΝ ξυλαΝ ıİΝ İθλΰυμΝ ηδĲπĲδεΪΝ ετĲĲαλαΝ εαδΝ İέθαδΝ ıĲβθΝ πζİδκοβφέαΝ ĲκυμΝ
ηκθκξλπηαĲδεΫμ,Ν įυıεκζİτκθĲαμΝ ΫĲıδΝ ĲκΝ ΫλΰκΝ ĲκυΝ ευĲĲαλκΰİθİĲδıĲάΝ ıĲβθΝ παλαĲάλβıβέΝ ǾΝ
İδıαΰπΰάΝ ĲβμΝFISH ıĲκΝĲΫζκμΝ ĲβμΝįİεαİĲέαμΝ ĲκυΝ1λκί,ΝπμΝηδαΝ ĲİξθδεάΝαθέξθİυıβμΝ ĲλδıπηδυθΝεαδΝ
ηİĲαγΫıİπθΝıİΝηİĲαφαıδεκτμΝεαδΝηİıκφαıδεκτμΝπυλάθİμΝξλβıδηκπκδυθĲαμΝDNA ίδίζδκγάεİμΝΰδαΝ
ĲκΝıτθκζκΝĲπθΝξλπηκıπηΪĲπθ,ΝαθĲδηİĲππέıĲβεİΝπμΝΫθαΝηİΰΪζκΝίάηαΝπλκσįκυΝıĲκΝπİįέκέ 

ǾΝFISH ίαıέαİĲαδΝİπέΝĲβμΝκυıέαμ ıĲβθΝέįδαΝαλξάΝσππμΝβΝαθκıκαπκĲτππıβΝεαĲΪΝSouthern,ΝσθĲαμΝ
ĲκΝευĲĲαλκΰİθİĲδεσΝαθαζσΰδκΝπκυΝαιδκπκδİέΝĲβθΝδεαθσĲβĲαΝĲκυΝηκθσεζπθκυΝDNA θαΝυίλδįκπκδİέĲαδΝ
ηİΝĲκΝıυηπζάλπηαĲδεσΝĲκυέΝΟΝΝıĲσξκμΝİįυ,ΝİέθαδΝĲκΝπυλβθδεσΝDNA ĲπθΝηİıκφαıδευθΝευĲĲΪλπθΝάΝ
ĲπθΝ ηİĲαφαıδευθΝ ξλπηκıπηΪĲπθέΝ ΣκΝ įΫδΰηαΝ πκυΝ ξλβıδηκπκδİέĲαδΝ ηπκλİέΝ θαΝ İέθαδΝ αέηα,ηυİζσμΝ
ĲπθΝκıĲυθΝάΝαπκĲΫζİıηαΝίδκοέαμέ 

ǾΝπλυĲβΝπλκıΫΰΰδıβΝĲβμΝFISH, αφκλΪΝĲβθΝτπαλιβΝηκλέπθΝαθδξθİυĲυθΝπκυΝİέθαδΝıυθįİįİηΫθαΝηİΝ
φγκλδκξλυηαĲα,Ν ĲαΝ κπκέαΝ εαĲσπδθΝ υίλδįδıηκτΝ ηİΝ ĲδμΝ αεκζκυγέİμΝ ıĲσξκυμ,Ν φγκλέακυθΝ εαδΝ
παλαĲβλκτθĲαδΝηİΝηδελκıεσπδκΝφγκλδıηκτέ 

ǾΝįΫυĲİλβΝπλκıΫΰΰδıβ(αθκıκδıĲκξβηδεά-IHC),ΝίαıέαİĲαδΝıĲβθΝıĲβθΝξλάıβΝηκλέπθΝαθδξθİυĲυθΝπκυΝ
įδαγΫĲκυθΝπαλΪζζβζαΝΫθαΝαπĲΫθδκ(hapten),ΝεαδΝĲβθΝξλάıβΝαθĲδıπηΪĲπθΝΰδαΝĲκΝıυΰεİελδηΫθκΝεΪγİΝ
φκλΪΝαπĲΫθδκέΝΌĲαθΝĲκΝαθĲέıπηαΝαζζβζİπδįλΪıİδΝηİΝĲκΝαπĲΫθδκ,ΝπλκετπĲİδΝξλπηαĲδıησμ,ΝκλαĲσμΝ
ηİΝ κπĲδεσΝ ηδελκıεσπδκΝ ΫδĲİΝ ηİΝ ηδελκıεσπδκΝ φγκλδıηκτΝ ΫαθΝ ξλβıδηκπκδβγκτθΝ φγκλδκξλυηαĲαΝ
ıĲκυμΝ αθδξθİυĲΫμέΝ ǾΝ πλκıΫΰΰδıβΝ αυĲάΝ κλέαİĲαδΝ ıİΝ ηİΰΪζκΝ ίαγησΝ απσΝ ĲβθΝ įδαγİıδησĲβĲαΝ
εαĲΪζζβζπθΝαθĲδıπηΪĲπθέ 
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΢ĲβθΝ απİυγİέαμΝ πλκıΫΰΰδıβΝ ĲαΝ πδκΝ ΰθπıĲΪΝ ησλδαΝ αθαφκλΪμΝ İέθαδμΝ λκįαηέθβ,Ν Texas Red, 

ευĲκξλυηαĲαΝβ,γ,ηΝεαδΝAMCA. ΢ĲβθΝ IHC πλκıΫΰΰδıβΝξλβıδηκπκδκτθĲαδΝεαĲΪΝετλδκΝζσΰκμΝίδκĲέθβ,Ν
įδκιυΰİθέθβΝεαδΝįδθδĲλκφαδθσζβέ 

ǹΝΙΧΝǼΤΣǼ΢ μΟδΝ įυθαĲσĲβĲİμΝ ĲβμΝFISH ΰέθκθĲαδΝ αεσηβΝ ηİΰαζτĲİλİμΝ ηİΝ ĲβθΝ ξλάıβΝπκζζαπζυθΝ
αθδξθİυĲυθΝıĲκΝ έįδκΝįİέΰηαέΝǹπαλαέĲβĲβΝπλκυπσγİıβΝίΫίαδα,ΝκΝεΪγİΝαθδξθİτĲβμΝθαΝıυθįΫİĲαδΝηİΝ
ησλδκΝ αθαφκλΪμΝ πκυΝ φγκλέαİδΝ įδαφκλİĲδεΪέΝ ǹυĲσΝ İέθαδΝ İιΫξπμΝ ξλάıδηκΝ σĲαθΝ įκηδεΫμΝ αθπηαζέİμΝ
πκυΝ πİλδζαηίΪθκυθΝ įδαφκλİĲδεΫμΝ ξλπηκıπηαĲδεΫμΝ πİλδκξΫμΝ πλΫπİδΝ θαΝ įδαΰθπıγκτθΝ άΝ σĲαθΝ
πκζζΫμΝαλδγηβĲδεΫμΝαθπηαζέİμΝπλΫπİδΝθαΝİιİĲαıĲκτθΝĲαυĲκξλσθπμέΝǾΝİπδζκΰάΝηκλέπθΝαθδξθİυĲυθΝ
ΫξİδΝπλκφαθυμΝίαλτθκυıαΝıβηαıέαέΝΜδαΝηİΰΪζβΝπκδεδζέαΝαθδξθİυĲυθ,ΝαπσΝκζσεζβλκΝΰΫθπηαΝΫπμΝ
εαδΝ1-1ίΝξδζδκίΪıİδμΝηπκλκτθΝθαΝαιδκπκδβγκτθέΝΤπΪλξκυθΝĲλİδμΝĲτπκδΝαθδξθİυĲυθμ 

ǹέΝǹθδξθİυĲΫμΝξλυıβμΝκζσεζβλκυΝĲκυΝξλπηκıυηαĲκμμΝǼέθαδΝπκζτπζκεαΝDNA ıυηπζΫΰηαĲαΝπκυΝ
εαĲΪΰκθĲαδΝαπσΝΫθαΝİέįκμΝξλπηκıυηαĲκμΝεΪγİΝφκλΪ,ΝĲκΝκπκέκΝεαĲσπδθΝİπİιİλΰαıέαμ,ΝζİδĲκυλΰİέΝ
πμΝφγκλέακυıαΝξλπıĲδεάέΝǼέθαδΝİιαδλİĲδεΪΝξλάıδηκδΝΰδαΝĲβθΝπαλαĲάλβıβΝįκηδευθΝεαδΝαλδγηβĲδευθΝ
αθπηαζδυθΝ ηİĲαφαıδευθΝ πυλάθπθέΝ ǻİθΝ İδθαδΝ απκĲİζİıηαĲδεκέΝ ıİΝ ηİıκφαıδεκτμ,Ν εαγυμΝ κδΝ
αζζβζκυξέİμΝ įİθΝ ΫδθαδΝ ıυηπυεθπηΫθİμΝ εαδΝ κΝ υίλδįδıησμΝ įİθΝ ΫδθαδΝ κΝ İπδγυηβĲσμέ ǾΝ ξλυıβΝ ĲκυΝ
ıυθσζκυΝĲπθΝαθγλππέθπθΝξλπηκıπηΪĲπθΝİέθαδΝεζδθδεΪΝİφδεĲάΝİθĲσμΝβζΝπλυθέ 

ǺέΝǹθδξθİυĲΫμΝİπαθαζαηίαθκηΫθπθΝαζζβζκυξδυθ: ΤίλδįέακθĲαδΝıİΝıυΰεİελδηΫθİμΝξλπηκıπηαĲδεΫμΝ
πİλδκξΫμΝ άΝ įκηΫμΝ πκυΝ πİλδΫξκυθΝ ıτθĲκηİμΝ αζζβζκυξέİμΝ İίλδıεσηİθİμΝ ıİΝ ξδζέαįİμΝ αθĲέĲυπαέΝ
ΧαλαεĲβλδıĲδεΪΝπαλαįİέΰηαĲαΝĲΫĲκδπθΝαθδξθİυĲυθ,ΝαπκĲİζκτθΝκδΝπαθ-Ĳİζκηİλδεκέ,ΝπκυΝαθδξθİτκυθΝ
ĲβθΝαεκζκυγέαΝTTAGGG βΝκπσδαΝİέθαδΝπαλκτıαΝıİΝσζİμΝαθİιαδλΫĲπμΝĲδμΝĲİζκηİλδεΫμΝπİλδκξΫμΝĲπθΝ
αθγλππέθπθΝ ξλπηκıπηΪĲπθΝ σππμΝ İπέıβμΝ κδΝ εİθĲλκηİλδεκέΝ αθδξθİυĲΫμΝ πκυΝ ıĲκξİτκυθΝ ĲδμΝ α,ίΝ
įκλυφκλδεΫμΝ πİλδκξΫμΝ ıĲκΝ εİθĲλκηİλέįδκέΝ ΟδΝ εİθĲλκηİλδεκέΝ İέθαδΝ İιαδλİĲδεκέΝ ıĲβθΝ αθέξθİυıβΝ
ηκθκıκηδυθ,ĲλδıκηδυθΝεαδΝαθİυπζκİδįδυθέ 

ΓέΝ ǹθδξθİυĲΫμΝ ıυΰεİελδηΫθπθΝ ΰİθİĲδυθΝ Ĳσππθ(loci) μΝ ǼέθαδΝ ıυθάγπμΝ ΰİθπηδεκέΝ εζυθκδΝ πκυΝ
πκδεέζζκυθΝ ıİΝ ηΫΰİγκμΝ αθαζσΰπμΝ ĲκθΝ φκλΫαΝ εζπθκπκέβıβμ,Ν απσΝ 1-1ίΝ ξδζδκίΪıİδμΝ αθΝ
ξλβıδηκπκδβγκτθΝ πζαıηέįδαΝ ΫπμΝ εαδΝ κίΝ ξδζδκίΪıİδμ-1Ν ηİΰαίΪıβΝ İΪθΝ ξλβıδηκπκδβγκτθΝ
PAC,YAC,BAC. ǾΝ ξλβıδησĲβĲΪΝ ĲκυμΝ ΫΰεİδĲαδΝ ıĲβθΝ αθέξθİυıβΝ įκηδευθΝ αθαεαĲαĲΪιİπθΝ σππμΝ
ηİĲαγΫıİδμ,Ν αθαıĲλκφΫμ,Ν İζζΫδοİδμ,Ν įδπζαıδαıηκέΝ ıĲαΝ ηİĲαφαıδεσΝ εαδΝ ηİıκφαıδεσΝDNA. ΜİΝ ĲβθΝ
ξλάıβΝĲβμΝπκζυξλπηαĲδεάμΝFISH,ΝκδΝηİĲαγΫıİδμΝηπκλκτθΝθαΝαθδξθİυγκτθΝηΫıπ αθδξθİυĲυθΝπκυΝ
ίλέıεκυθΝ ĲαΝ γλΪυıηαĲαέΝ ΓδαΝ παλΪįİδΰηα,Ν κΝ αθδξθİυĲάμΝ ΰδαΝ ĲκΝ ΰκθέįδκΝ BCR ıĲκΝ ξλπησıπηαΝ
22q11.2 įέθİδΝ πλΪıδθκΝ φγκλδıησΝ αθδξθİτκθĲαμΝ ĲβθΝ αλξδεάΝ ĲκυΝ πİλδκξάΝ İθυΝ ĲαυĲσξλκθαΝ κΝ
αθδξθİυĲάμΝΰδαΝĲκΝABL ΰκθέįδκΝĲκυΝξλπηκıυηαĲκμΝλqγζΝįέθİδΝεσεεδθκΝφγκλδıησΝαθδξθΫυκθĲαμΝĲβθΝ
ĲİζδεάΝ πİλδκξάΝ ĲκυέΝ ΢ĲβθΝ πİλέπĲπıβΝ ıτθĲβιβμΝ ΰκθδįέπθΝ BCR/ABL υφέıĲαĲαδΝ ĲαυĲσξλκθκμΝ
φγκλδıησμΝ ĲπθΝ ηκλέπθΝ αθαφκλΪμΝ ĲπθΝ αθδξθİυĲυθ,Ν ηİΝ απκĲΫζİıηαΝ θαΝ πλκετοİδΝ εέĲλδθκμΝ
φγκλδıησμΝκΝκπκέκμΝįβζυθİδΝt(9;22)(q34;q11.2) ηİĲΪγİıβέ 

 

Ǽδεσθα λμ ǹθέξθİυıβ ηΫıπ FISH İθσμ X ξλπηκıυηαĲκμ εαδ įτκ Y ξλπηκıπηΪĲπθ(ΧΤΤ)έ 
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MULTIPLEX FISH (M-FISH) εαδ SPECTRAL KARYOTYPING (SKY) 

ΣκΝ 1λλθ,Ν įτκΝ İλİυθβĲδεΫμΝ κηΪįİμμΝ πκυΝ įκτζİυαθΝ ιİξπλδıĲΪ,Ν İπδθσβıαθΝ ΫθαΝ εαλυσĲυπκΝ βζΝ
ξλπηΪĲπθ,ΝπκυΝ ĲκθΝ κθσηαıαθΝαθĲέıĲκδξαΝM-FISH εαδΝSKY. ΚαδΝ κδΝ įτκΝ ĲİξθδεΫμ,Ν İπΫĲλİοαθΝ ĲβθΝ
ξλυıβΝσζπθΝĲπθΝξλπηκıπηΪĲπθΝηΫıπΝυίλδįδıηκτ,ΝįέθκθĲαμΝıĲκΝεΪγİΝξλπησıπηαΝįδαφκλİĲδεσΝ
ξλυηαΝ φγκλδıηκτέΝ ΟδΝ İδεσθİμΝ πκυΝ ηδελκıεκπέαμΝ φγκλδıηκτ,Ν πκυΝ ΫξİδΝ φέζĲλκΝ ΰδαΝ ĲκΝ εΪγİΝ
įδαφκλİĲδεσΝφγκλδσξλπηα,İπδĲλΫπκυθΝĲβθΝαθαΰθυλδıβΝεαδΝ ĲκθΝįδαξπλδıησΝĲπθΝξλπηκıπηΪĲπθ,Ν
ηΫıπΝ ĲβμΝ ξλάıβμΝ οİυįκξλπηΪĲπθέΝ ΓδαΝ θαΝ ıυηίİέΝ αυĲσ,Ν απαδĲİέĲαδΝ İδįδεσΝ ζκΰδıηδεσΝ εαδΝ
ıυθįυαıĲδεσμΝαζΰσλδγηκμΝİπİιİλΰαıέαμΝ ĲβμΝİδεσθαμέΝǾΝησθβΝįδαφκλΪΝĲπθΝįτκΝ ĲİξθδευθΝΫΰεİδĲαδΝ
εαγαλΪΝ ıĲκθΝ ĲλσπκΝ įβηδκυλΰέαμΝ ĲπθΝ οİυįκξλπηΪĲπθέΝ ǾΝ SKY ξλβıδηκπκδΫδΝ ΫθαΝ ıτıĲβηαΝ
απİδεσθδıβμΝπκυΝπİλδζαηίΪθİδΝηδαΝεΪηİλαΝεαδΝΫθαΝφαıηαĲκΰλΪφκΝFourier ΰδαΝĲβθΝαθΪζυıβΝεΪγİΝ
İδεκθκıĲκδξΫδκ(pixel) ĲβμΝ İδεσθαμέ ǾΝ M-FISH ξλβıδηκπκδΫδΝ φέζĲλκΝ φγκλδıηκτΝ πκυΝ ηİδυθİδΝ ĲκθΝ
γσλυίκΝ ĲβμΝ İδεσθαμΝ εαδΝ εαĲσπδθΝ ηİΝ ĲβθΝ ίκάγİδαΝ ζκΰδıηδεκτ,Ν İπİιİλΰΪαİĲαδΝ ĲαΝ įİįκηΫθαΝ αυĲΪέΝ
(Bishop,2010) 

ǾΝ İφİτλİıβΝ ĲκυΝ εαλυκĲτπκυΝ βζΝ ξλπηΪĲπθΝ υπάλιİΝ ηδαΝ ηİΰΪζβΝ İπδĲυξέαΝ ıĲκθΝ ĲκηΫαΝ ĲβμΝ
ευĲĲαλκΰİθİĲδεάμέΝΟδΝετλδİμΝİφαληκΰΫμΝİέθαδΝκΝξαλαεĲβλδıησμΝηβΝδıκλλκπβηΫθπθΝηİĲαγΫıİπθΝεαδΝ
ıτθγİĲπθΝαθαεαĲαĲΪιİπθέΝǻİθΝηπκλκτθΝ θαΝαθδξθİτıκυθΝįδπζαıδıηκτμ,Ν İζζİέοİδμΝάΝαθαıĲλκφΫμΝ
εαδΝ βΝ İυαδıγβıέαΝ ĲκυμΝ εαγυμΝ εαδΝ βΝ İιİδįέεİυıβΝ ĲκυΝ κλέαİĲαδΝ απσΝ ĲβθΝ İπδζκΰάΝ ĲπθΝ εαĲΪζζβζπθΝ
φγκλδκξλπηΪĲπθέ 

 

Ǽδεσθα 1ίμ ΧαλαεĲβλδıĲδεά απİδεσθδıβ multiplex FISH, πκυ İθ πλκεİδηΫθπ πκζζαπζΫμ ηİĲαγΫıİδμ αθΪηİıα 
ıİ įδΪφκλα ξλπηκıυηαĲαέ 
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7.΢ΤΓΚΡΙΣΙΚΟ΢ ΓǼΝΧΜΙΚΟ΢ ΤǺΡΙǻΙ΢ΜΟ΢ (Comparative Genomic Hybridization) 

ΜέαΝ απσΝ ĲδμΝ ηİΰαζτĲİλİμΝ αθαεαζτοİδμΝ πκυΝ αφκλκτθΝ ΪηİıαΝ ĲβθΝ FISH, İέθαδΝ βΝ İδıαΰπΰάΝ ĲβμΝ
ĲİξθδεάμΝCGH ĲκΝ 1λλβ,Ν ıξİĲδεΪΝ ηİΝ ĲβθΝ αθΪζυıβΝ ıİΝ İπέπİįκΝ ΰκθδįδυηαĲκμέΝ ǹυĲάΝ βΝ İιΫζδιβΝ ĲβμΝ
πλκβΰκτηİθβμΝĲİξθδεάμ,ΝİθυΝıĲβΝFISH ıυθΫίαδθİΝυίλδįδıησμΝ in situ εαδΝφγκλδıησμΝξλπηΪĲπθΝηİΝ
ĲβθΝξλάıβΝηİĲαφαıδευθΝξλπηκıπηΪĲπθ,ΝξλβıδηκπκδİέΝΰİθπηδεσΝDNA ĲκυΝįİέΰηαĲκμΝυπσΝİιΫĲαıβ,Ν
ĲκΝκπκέκΝξλβıδηκπκδİέΝΰδαΝθαΝįβηδκυλΰάıİδΝΫθαΝξΪλĲβΝηİΝCNV(copy number variations). ΢ĲβθΝCGH, 

ĲκΝįİέΰηαΝεαδΝĲκΝπλσĲυπκΝDNA απσΝΪĲκηκΝηİΝφυıδκζκΰδεσΝεαλυσĲυπκ,ΝıβηαέθκθĲαδΝįδαφκλİĲδεΪΝηİΝ
πλΪıδθβΝεαδΝεσεεδθβΝφγκλέακυıαΝξλπıĲδεά,ΝαθαηδΰθτκθĲαδΝıİΝ έıİμΝπκıσĲβĲİμΝεαδΝυίλδįέακθĲαδΝηİΝ
αθδξθİυĲΫμέΝ ǾΝ įδαφκλΪΝ πκıσĲβĲαμΝ DNA αθΪηİıαΝ ıĲαΝ įτκ,Ν İιαλĲΪĲαδΝ απσΝ ĲβθΝ αθαζκΰέαΝ
πλΪıδθκήεσεεδθκέΝǲĲıδ,ΝİΪθΝĲκΝξλπηκıπηδεσΝυζδεσΝİέθαδΝέįδκΝıİΝαλδγησΝαθĲδΰλΪφπθΝεαδΝıĲαΝįτκ,ΝγαΝ
υπΪλξİδΝ ĲαυĲσξλκθκμΝ φγκλδıησμΝ εαδΝ ĲκΝ παλαĲβλκτηİθκΝ ξλυηαΝ γαΝ İέθαδΝ ηέιβΝ ĲπθΝ ΪζζπθΝ įτκ,Ν
įβζαįάΝ εέĲλδθκέΝǹθΝ ĲκΝ υπσΝ İιΫĲαıβΝįİέΰηαΝ ΫξİδΝ ηδελσĲİλκΝαλδγησΝαθĲδΰλΪφπθΝαπσΝ ĲκΝπλσĲυπκ,Ν
ĲσĲİΝ γαΝ υπİλδıξτİδΝ κΝ εσεεδθκμΝ φγκλδıησμέΝ ΣΫζκμ,Ν İΪθΝ ĲκΝ įΫδΰηαΝ ΫξİδΝ ηİΰαζτĲİλκΝ αλδγησΝ
αθĲδΰλΪφπθ,Ν γαΝ υπİλδıξτıİδΝ κΝ πλΪıδθκμΝ φγκλδıησμέΝ ǾΝ αθαζκΰέαΝ υπκζκΰέαİĲαδΝ πΪθĲαΝ ηΫıπΝ
ζκΰδıηδεκτΝ αθΪζυıβμΝ İιαζİέφκθĲαμΝ ıİΝ ηİΰΪζκΝ ίαγησΝ ĲβθΝ υπκεİδηΫθδεσĲβĲαΝ ĲβμΝ İληβθİέαμΝ ĲπθΝ
ξλπηαĲδευθΝαπκξλυıİπθέ(Bejjani et al, 2006) 

ΚτλδκΝ πζİκθΫεĲβηαΝ ĲβμΝ CGH, İέθαδΝ ππμΝ įİθΝ απαδĲİέĲαδΝ πλσĲİλβΝ ΰθυıβΝ ĲβμΝ αθπηαζέαμΝ πκυΝ
πδγαθυμΝ υφέıĲαĲαδέΝ ΜİδκθİεĲάηαĲαΝ İέθαδΝ ππμΝ ıİΝ πİλδπĲυıİδμΝ δıκαυΰδıηΫθβμΝ ηİĲΪγİıβμΝ εαδΝ
αθαıĲλκφάμΝ įİθΝ ηπκλİέΝ θαΝ ĲδμΝ αθδξθİτıİδΝ εαδΝ İπέıβμΝ įİθΝ ηπκλİέΝ θαΝ İθĲκπέıİδΝ αθİυπζκİδįέαέΝ
ΠİλδĲĲσΝįİΝθαΝπκτηİΝππμΝįİθΝαθδξθΫυİδΝįκηδεΫμΝαθπηαζέİμ 

CGH ηδελκıυıĲκδξδυθμΝ ΢ĲβθΝ İεįκξάΝ αυĲάΝ ĲβμΝ Ĳİξθδεάμ,Ν ĲαΝ ξλπηκıυηαĲαΝ αθĲδεαγέıĲαθĲαδΝ απσΝ
ηİΰΪζκυμΝ αλδγηκτμΝ εζυθπθΝ πκυΝ ıĲİλİυθκθĲαδΝ ıİΝ ΰυΪζδθαΝ πζαεέįδα,Ν αυιΪθκθĲαμΝ ĲβθΝ δεαθσĲβĲαΝ
αθΪζυıβμΝΰδαΝCNVs. ΣκΝυπσΝİιΫĲαıβΝįİέΰηαΝεαδΝĲκΝπλσĲυπκΝĲκπκγİĲκτθĲαδΝıİΝηδελκıυıĲκδξέİμΝεαδΝ
ıβηαέθκθĲαδΝηİΝφγκλδκξλυηαĲαέΝǾΝıξİĲδεάΝαπσįκıβΝφγκλδıηκτΝυπκζκΰέαİĲαδΝΰδαΝεΪγİΝεζπθκΝεαδΝ
ıυθυπκζκΰέακθĲαδΝ ĲαΝ CNVs. ǾΝ αθΪζυıβΝ πİλδκλέαİĲαδΝ απσΝ ĲκΝ ηΫΰİγκμΝ ĲκυΝ εζυθκυΝ εαδΝ απσΝ ĲβθΝ
πυεθσĲβĲαΝ εζυθπθΝ ıĲβθΝ ηδελκıυıĲκδξέαέΝ ΜπκλİέΝ θαΝ ξλβıδηκπκδβγİέΝ ΰδαΝ ĲβθΝ İιαΰπΰάΝ
απκĲİζİıηΪĲπθΝıİΝηδελσΝξλκθδεσΝįδΪıĲβηαΝΰδαΝηİΰΪζκΝαλδγησΝįİδΰηΪĲπθέΝǻİθΝİέθαδΝαπκįκĲδεάΝΰδαΝ
αθαıĲλκφΫμΝεαδΝδıκαυΰδıηΫθİμΝηİĲαγΫıİδμέ 

 

Ǽδεσθα 11μ Χλάıβ aCGH ΰδα Ĳβθ αθέξθİυıβ ıυθįλσηκυ Wolf-Hirschhorn. 
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8.PCR 

ǾΝ αζυıδįπĲάΝ αθĲέįλαıβΝ πκζυηİλΪıβμΝ İέθαδΝ ηδαΝ in vitro ĲİξθδεάΝ πκυΝ ίαıέαİĲαδΝ ıĲβθΝ αλξάΝ ĲβμΝ
αθĲέįλαıβμΝπκζυηİλδıηκτΝDNA, ıĲβθΝκπκέαΝηδαΝıυΰεİελδηΫθβΝαζββζκυξέαΝηπκλİέΝθαΝİθδıξυγİέΝεαδΝ
θαΝ įυıİδΝ πκζζαπζΪΝ αθĲέΰλαφαέΝ ΘİπλİέĲαδΝ ΫθαΝ απσΝ ĲαΝ ıβηαθĲδεσĲİλαΝ İλΰαζİέαΝ ΫλİυθαμΝ εαδΝ
įδΪΰθπıβμΝıĲκθΝĲκηΫαΝĲβμΝηκλδαεάμΝίδκζκΰέαμέΝǻβηδκυλΰάγβεİΝĲκΝΫĲκμΝ1λκγΝαπσΝĲκθΝKary Mullis 

εαδΝ ĲκυμΝ ıυθİλΰΪĲİμΝ Ĳκυ,Ν İθυΝ įκτζİυİΝ ĲσĲİΝ ıĲβθΝ ΚαζδφσλθδαΝ εαδΝ ĲβθΝ İĲαδλİέαΝ Cetus. ΟΝ έįδκμΝ
įάζπıİΝ αλΰσĲİλαμΝ «ΞİεδθυθĲαμΝ ηİΝ ηδελσΝ ησλδκΝ DNA, βΝ ηΫγκįκμΝ ηπκλİέΝ θαΝ įβηδκυλΰάıİδΝ
įδıİεαĲκητλδαΝ αθĲέΰλαφα,Ν απαδĲσθĲαμ ĲέπκĲαΝ παλαπΪθπΝ απσΝ ΫθαΝ įκεδηαıĲδεσΝ ıπζάθα,Ν ηİλδεΪΝ
απζΪΝαθĲδįλαıĲάλδαΝεαδΝηδαΝπβΰάΝγİλησĲβĲαμ»έΝΜδαΝįİεαİĲέαΝαλΰσĲİλα,ΝĲκΝ1λλγ,ΝκΝMullis ĲδηάγβεİΝ
ηİΝĲκΝίλαίİέκΝNobel ΰδαΝĲβθΝαθαεΪζυοάΝĲκυέΝǾΝαλξάΝĲβμΝĲİξθδεάμΝίαıέαİĲαδΝıĲβθΝευεζδεάΝİθαζζαΰάΝ
γİληκελαıδυθΝ ΰδαΝ ĲδμΝ įδαįδεαıέİμΝ απκįδΪĲαιβμΝ εαδΝ İθαυηαĲδεάμΝ αθĲδΰλαφάμ,Ν ηİΝ ĲβΝ ξλάıβΝ
γİληκıĲαγİλάμΝ DNA πκζυηİλΪıβμ,Ν ηκλέπθΝ İεεδθβĲυθΝ ıυηπζβλπηαĲδευθΝ πλκμΝ ıυΰεİελδηΫθβΝ
αζζβζκυξέαΝ εαδΝ dNTPs. ΟδΝ ίαıδεΫμΝ ıυıεİυΫμΝ εαδΝ αθĲδįλαıĲάλδαΝ πκυΝ απαδĲκτθĲαδ,Ν αθαζτκθĲαδΝ
αηΫıπμΝηİĲΪέ(McPherson et al, 2006) 

ǹέΝ΢πζβθΪλδκΝηδελκφυΰσεİθĲλκυμΝǼέθαδΝΫθαΝηδελσΝευζδθįλδεσΝπζαıĲδεσΝįκξİέκΝηİΝεπθδεσΝπΪĲκΝεαδΝ
εαπΪεδΝπκυΝεζİέθİδέΝǼέθαδΝφĲδαΰηΫθκΝαπσΝπκζυπλκπυζΫθδκΝεαδΝİηφαθέαİδΝαθγİεĲδεσĲβĲαΝıİΝΫθαΝİυλτΝ
φΪıηαΝ γİληκελαıδυθέΝ Ǽπέıβμ,Ν ĲαΝ ĲκδξυηαĲΪΝ ĲκυΝ İέθαδΝ πκζτΝ ζİπĲΪ,Ν İυθκυθĲαμΝ ĲβθΝ γİληδεάΝ
αΰπΰδησĲβĲαέ 

ǺέΝΘİληκευεζπĲάμ(thermal cycler)μΝǼέθαδΝηδαΝıυıεİυάΝπκυΝπİλδΫξİδΝΫθαΝγİληδεσΝηπζσεήίΪıβΝσπκυΝ
İδıΫλξκθĲαδΝ ĲαΝıπζβθΪλδαΝπκυΝπİλδΫξκυθΝ ĲκΝηέΰηαΝ ĲβμΝαθĲέįλαıβμέΝǾΝıυıεİυάΝζİδĲκυλΰİέΝ ίΪıİδΝ
ĲκυΝφαδθκηΫθκυΝPeltier, αυιΪθκθĲαμΝεαδΝηİδυθκθĲαμΝ ĲβθΝγİληκελαıέαΝηİΝπλκ-πλκΰλαηηαĲδıηΫθκΝ
Ĳλσπκ,ΝηΫıπΝαθĲδıĲλκφάμΝĲκυΝβζİεĲλδεκτΝλİτηαĲκμέ 

ΓέΝǻİέΰηαΝΰİθİĲδεκτΝυζδεκτ(template)μΝǾΝαζζβζκυξέαΝπκυΝγαΝİθδıξυγİέΝıİΝαλδγησΝαθĲδΰλΪφπθέ 

ǻέΝΜσλδκ-ǼεεδθβĲάμ(primer)μΝǼέθαδΝ κζδΰκθκυεζİκĲέįδκΝπκυΝıĲκξΫυİδΝ ĲβθΝαζζβζκυξέαΝ İιİδįδεİυηΫθαέΝ
ǹπαδĲκτθĲαδΝįτκΝİθδıξυĲΫμΝεαδΝıυθįΫκθĲαδΝıĲκΝγ’ΝΪελκΝĲκυΝεπįδεκτΝεαδΝĲκυΝαθĲδεπįδεκτΝεζυθκυ,Ν
ĲκυΝĲηάηαĲκμΝDNA. ΚαĲΪΝπλκĲέηβıβ,ΝβΝγİληκελαıέαΝĲάιβμ(Tm) πλΫπİδΝθαΝίλέıεİĲαδΝηİĲαιτΝηβ-58 

ίαγηυθΝΚİζıέκυέΝǹθΝκΝİεεδθβĲάμΝπαλκυıέααİδΝηİΰαζτĲİλβΝĲπθΝθηΝίαγηυθΝΚİζıδκυΝγİληκελαıέαΝ
Ĳάιβμ,ΝηπκλİέΝθαΝπαλκυıδΪıİδΝĲΪıβΝπλκμΝįİυĲİλκΰİθάΝπλσıįİıβέ ΣκΝπİλδİξσηİθκΝĲκυΝİεεδθβĲάΝıİΝ
GC įİθΝπλΫπİδΝθαΝιİπİλθΪΝĲκΝζίΣέΝΓδαΝθαΝυπκζκΰδıĲİέΝβΝTm ĲκυΝİεεδθβĲά ıİΝίαγηκτμΝΚİζıέκυ,Ν
ξλβıδηκπκδİέĲαδΝκΝĲτπκμμ 

Tm= [ǻH/ (ǻS+RxlnC)]-273.15 σπκυΝǻH İέθαδΝβΝαζζαΰάΝĲβμΝİθγαζπέαμ,ΝǻS βΝαζζαΰάΝĲβμΝİθĲλκπέαμΝ
εαδΝC βΝıυΰεΫθĲλπıβΝĲπθΝİεεδθβĲυθέ 

ΩμΝ İθγαζπέαΝ κλέαİĲαδΝ βΝ πκıσĲβĲαΝ γİληδεάμΝ İθΫλΰİδαμΝ εΪγİΝ κυıέαμέΝ ΓδαΝ θαΝ υπκζκΰδıĲİέΝ İθΝ
πλκεİδηΫθπ,ΝαγλκέακθĲαδ κδΝİθγαζπέİμΝΰİδĲκθδευθΝαİυΰυθΝθκυεζİκĲδįέπθέ 

ΩμΝİθĲλκπέαΝκλέαİĲαδΝβΝλκπάΝİθσμΝıυıĲάηαĲκμΝπλκμΝαĲαιέαέΝΤπκζκΰέαİĲαδΝκηκδυμ,ΝαγλκέακθĲαμΝĲδμΝ
İπδηΫλκυμΝİθĲλκπέİμΝĲπθΝΰİδĲκθδευθΝαİυΰυθΝθκυεζİκĲδįέπθέ 

΢ĲβθΝπαλαπΪθπΝİιέıπıβΝ ĲδμΝπİλδııκĲİλİμΝφκλΫμΝ ζαηίΪθİĲαδΝ υπ’σοδθΝ Ν ĲκΝ ΰİΰκθσμΝππμΝ ĲκΝDNA 

ίλέıεİĲαδΝ ıİΝ įδΪζυηαΝ 1M Na(buffer) κπσĲİΝ ıυθυπκζκΰέαİĲαδΝ ıĲδμΝ İθĲλκπδεΫμΝ ĲδηΫμέΝ ΓδαΝ θαΝ
υπκζκΰδıĲİέΝβΝγİληκελαıέαΝπλσıįİıβμ(annealing-Ta) ξλβıδηκπκδİέĲαδΝΝκΝĲτπκμμ 

Ta = 0.3 x Tm (İεεδθβĲά)Ν+ΝίέιΝx Tm (πλκδσθĲκμ)Ν– 149 

ǼέΝTris – HClμΝǼέθαδΝĲκΝπλκĲİδθσηİθκΝįδΪζυηαΝbuffer. 
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΢ΣέΝ MgCl2μΝ ΛİδĲκυλΰİέΝ πμΝ ıυηπαλΪΰκθĲαμΝ ĲβμΝ DNA πκζυηİλΪıβμέΝ ǾΝ ίΫζĲδıĲβΝ ıυΰεΫθĲλπıβΝ
δσθĲπθΝηαΰθβıέκυΝİπβλİΪαİδΝĲβθΝπλσıįİıβ ĲκυΝİεεδθβĲά,ΝĲβθΝαπκįδΪĲαιβΝĲκυΝDNA įİέΰηαĲκμ-PCR 

πλκδσθĲκμΝεαγυμΝεαδΝĲβθΝıυΰΰΫθİδαΝεαδΝĲκθΝίαγησΝİιİδįέεİυıβμΝĲβμΝπκζυηİλΪıβμέΝǾΝζİδĲκυλΰέαΝĲβμΝ
Taq πκζυηİλΪıβμΝ απαδĲİέΝ ĲβθΝ τπαλιβΝ İζİυγΫλπθΝ δσθĲπθΝ πκυΝ πλκıįΫθκθĲαδΝ ıĲκΝ įİέΰηαΝ DNA, 

ıĲκυμΝİεεδθβĲΫμΝεαδΝıĲαΝdNTPs. 

Z. KClμΝ΢υηίΪζζİδΝıĲβΝįδİυεσζυθıβΝĲβμΝπλσıįİıβμΝĲκυΝİεεδθβĲάέ 

ǾέΝΟλσμΝ αİζαĲέθβμΝ άΝ ίκįδθσμμΝΧλβıδηκπκδİέĲαδΝ ΰδαΝ ĲβθΝıĲαγİλκπκέβıβΝ ĲκυΝ İθατηκυέΝǹπαλαέĲβĲβΝ
πλκυπσγİıβΝθαΝİέθαδΝαπαζζαΰηΫθκμΝαπσΝθκυεζİΪıİμ(nuclease-free). 

ΘέΝǹπİıĲαΰηΫθκΝθİλσμΝΟΝσΰεκμΝĲκυΝİιαλĲΪĲαδΝαπσΝĲκθΝĲτπκΝαθĲέįλαıβμ 

ΙέΝΣλδφπıφκλδεΪΝįİκιυθκυεζİκĲέįδα(dNTP)μΝǹπκĲİζκτθΝĲδμ įκηδεΫμΝζέγκυμΝĲκυΝDNA: dATP, dTTP, 

dCTP, dGTP ıİΝpH=7. ΣκΝαπσγİηαΝαλαέπθİĲαδ,ΝįδαδλİέĲαδΝıİΝεζΪıηαĲαΝεαδΝαπκγβεΫυİĲαδΝıĲκυμΝ-
βίΝίαγηκτμΝΚİζıέκυέΝΣαΝ ĲΫııİλαΝdσTPsΝπλΫπİδΝ θαΝίλέıεκθĲαδΝ ıİΝıξİįσθΝ έįδİμΝıυΰεİθĲλυıİδμ,Ν
υıĲİΝθαΝαπκφİτΰκθĲαδΝıφΪζηαĲαΝİθıπηΪĲπıβμέ 

ΚέΝDNA πκζυηİλΪıβμΝǼέθαδΝĲκΝΫθαυηκΝπκυΝεαĲαζτİδΝĲβθΝαθĲέįλαıβέΝǾΝπδκΝįδαįİįκηΫθβΝİέθαδΝβΝTaq 

πκζυηİλΪıβΝ πκυΝ πλκΫλξİĲαδΝ απσΝ ĲκΝ Thermus Aquaticus, ĲκΝ κπκέκΝ αİδΝ ıİΝ γİληκπβΰΫμΝ εαδΝ
παλκυıδΪαİδΝ ίΫζĲδıĲβΝ γİληκελαıέαΝ ζİδĲκυλΰέαμΝ ıĲκυμΝ ιβΝ 0C İθυΝ απκįδαĲΪııİĲαδΝ ıĲκυμΝ λίΝ 0C 

įέξπμΝ σηπμΝ θαΝ εαĲαıĲλΫφİĲαδέΝ Ǽπέıβμ,Ν υπΪλξκυθΝ βΝ PFlu πκζυηİλΪıβΝ απσΝ ĲκΝ Pyrococcus 

Furiosus εαδΝβΝVent πκζυηİλΪıβΝαπσΝĲκΝThermococcus Litoralis, κδΝκπκέİμΝİηφαθέακυθΝηİΰαζτĲİλβΝ
απκįκĲδεσĲβĲαέ 

ǻΙǹǻΙΚǹ΢Ιǹ 

ǾΝĲİξθδεάΝ ĲβμΝPCR ζαηίΪθİδΝ ξυλαΝıİΝβί-40 ετεζκυμΝ İθαζζαΰάμΝγİληκελαıέαμΝ εαδΝ εΪγİΝ ετεζκμΝ
πİλδζαηίΪθİδΝ ΫθαΝ ıυΰεİελδηΫθκΝ αλδγησΝ ίβηΪĲπθέΝ ΣκΝ πλυĲκΝ ίάηαΝ İέθαδΝ ĲκΝ
İθαλεĲάλδκ(initialization)-απκįδΪĲαιβμ(denaturation) εαδΝαπκĲİζİέĲαδΝαπσΝΪθκįκΝĲβμΝγİληκελαıέαμΝ
ıĲκυμΝλζ-λθΝίαγηκτμ ΰδαΝβί-γίΝįİυĲİλσζİπĲα ηİΝıĲσξκΝĲβθΝαπκįδΪĲαιβΝĲκυΝįέεζπθκυΝDNA ıİΝįτκΝ
ηκθσεζπθαΝĲηάηαĲαέ ǹεκζκυγİέΝĲκΝίάηαΝπλσıįİıβμΝĲκυΝİεεδθβĲάΝıĲκΝİεηαΰİέκ(annealing) σπκυΝĲκΝ
ηέΰηαΝίλέıεİĲαδΝıİΝγİληκελαıέαΝηί-65 0C ΰδαΝβί-ζίΝįİυĲİλσζİπĲαΝεαδΝİυθκİέĲαδΝβΝπλσıįİıβΝĲκυΝ
İεεδθβĲυθέΝΓδαΝθαΝįβηδκυλΰβγκτθΝıĲαγİλκέΝįİıηκέΝαθΪηİıαΝıĲκΝηκθσεζπθκΝDNA εαδΝıĲκθΝİεεδθβĲάΝ
απαδĲİέĲαδΝβΝτπαλιβΝαλεİĲυθΝυįλκΰκθκįİıηυθΝπμΝαπκĲΫζİıηαΝυοβζάμΝıυηπζβλπηαĲδεσĲβĲαμέΝǾΝ
ıυΰεΫθĲλπıβΝ ĲπθΝ İεεδθβĲυθΝ İέθαδΝ πκζτΝ ηİΰαζτĲİλβΝ ĲκυΝ ĲηάηαĲκμ-ıĲσξκυΝ εαδΝ αυĲσΝ ΫξİδΝ πμΝ
απκĲΫζİıηαΝĲβθΝυίλδįκπκέβıβΝıĲσξκυ-İεεδθβĲάΝεαδΝıİΝπκζτΝηδελσĲİλκΝίαγησ(απİδλκİζΪξδıĲκ)ΝĲαμΝ
ıĲσξκμ-ıĲσξκμΝ εαδΝ İεεδθβĲάμ-İεεδθβĲάμέΝ ǼπσηİθκΝ İέθαδΝ ĲκΝ ίάηαΝ
İπδηάευθıβμήİπΫεĲαıβμ(extension/elongation) ıĲβθΝκπκέαΝĲκΝįΫδΰηαΝίλέıεİĲαδΝıİΝγİληκελαıέαΝιη-

78 0CέΝ ΢ĲβΝ γİληκελαıέαΝ αυĲά,Ν βΝ Taq πκζυηİλΪıβΝ αθδξθΫυİδΝ ĲκυμΝ İεεδθβĲΫμΝ εαδΝ ıυθγΫĲİδΝ ĲκθΝ
ıυηπζβλπηαĲδεσΝεζυθκέΝǾΝįδαįδεαıέαΝįδαλεİέΝįτκΝπİλέπκυΝζİπĲΪέΝǾΝİπδηάευθıβΝİέθαδΝıυθάγπμΝ
įτκΝ ξδζδίΪıİδμέΝ ΓδαΝ θαΝ υπΪλιİδΝ ηİΰαζτĲİλβΝ İπδηάευθıβΝ απαδĲκτθĲαδΝ İδįδεΫμΝ ıυθγάεİμέ ΜİĲΪΝ ĲκθΝ
ĲİζİυĲαέκΝετεζκΝαεκζκυγİέΝΫθαΝίάηαΝĲİζδεάμΝİπδηάευθıβμ,ΝĲκΝκπσδκΝΫξκθĲαμΝĲκΝįΫδΰηαΝıĲκυμΝιί-74 
0C ΰδαΝη-1ηΝζİπĲαΝİιαıφαζέαİδΝππμΝσζαΝĲαΝηκθσεζπθαΝDNA ıĲαΝκπκέαΝπλκıįΫγβεαθΝκδΝİεεδθβĲΫμΝ
γαΝ πκζυηİλδıĲκτθέΝ ΣİζδεσΝ ίάηαΝ απκĲİζΫδΝ βΝ οτιβΝ ĲκυΝ ηέΰηαĲκμΝ ıĲκυμΝ ζ-15 0C ηİΝ ıĲσξκΝ ĲβθΝ
ίλαξυπλσγİıηβΝαπκγάεİυıβέ 



Τεχνοʄογία ʃαι Διάγνωση 

 

 

41 

 

Ǽδεσθα 1βμ ǺαıδεΪ ίάηαĲα Ĳβμ αζυıδįπĲάμ αθĲέįλαıβμ πκζυηİλΪıβμέ 

΢ΣǹǻΙǹ 

ǹέΝ ǼεγİĲδεάΝ ατιβıβμΝ ΩμΝ απκĲΫζİıηαΝ εΪγİΝ ετεζκυ,Ν κΝ αλδγησμΝ αθĲδΰλΪφπθΝ ĲκυΝ İπδγυηβĲκτΝ
ĲηάηαĲκμΝDNA įδπζαıδΪαİĲαδ,Ν κįβΰσθĲαμΝ ΫĲıδΝ ıİΝ ΰİπηİĲλδεάΝ ατιβıβέΝǲθαμΝ ĲτπκμΝ υπκζκΰδıηκτΝ
ĲκυΝαπκĲİζΫıηαĲκμΝİέθαδμ 

Y = X x (1+efficiency) n σπκυ: Y İέθαδ βΝ ĲİζδεάΝ πκıσĲβĲαΝ ĲκυΝ İθδıξυσηİθκυΝDNA, ΧΝ κΝ αλδγησμΝ
αθĲδΰλΪφπθΝ ıĲβθΝ İδıαΰπΰά,Ν n αλδγησμΝ ĲπθΝ γİληκετεζπθΝ εαδΝ efficiency, βΝ απκįκĲδεσĲβĲαΝ πκυΝ
κλέαİĲαδΝιİξπλδıĲΪΝαπσΝĲκΝεΪγİΝkit. 

ǺέΝΦΪıβΝ ıĲαγİλκπκέβıβμμΝ ǾΝ πκζυηİλΪıβΝ İπδίλαįτθİδΝ ĲβθΝ ζİδĲκυλΰέαΝ ĲβμΝ εαδΝ ĲαΝ αθĲδįλαıĲάλδαΝ
İζαĲĲυθκθĲαδέ 

ΓέΝΦΪıβΝπζαĲυμΝΠζάλβμΝεαĲαθΪζπıβΝπσλπθέΝǻİθΝαυιΪθİĲαδΝπİλαδĲΫλπΝκΝαλδγησμΝαθĲδΰλΪφπθέ 

ǼΠΙΚΤΡΩ΢Ǿ(validation)μΝ ΓδαΝ θαΝ İπδευλπγκτθΝ ĲαΝαπκĲİζΫıηαĲαΝ ĲβμΝPCR απαδĲİέĲαδΝ βΝξλάıβΝ ĲβμΝ
ĲİξθδεάμΝgel βζİεĲλκφσλβıβμέΝΣκΝπλκδσθΝĲβμΝPCR, ηİĲαφΫλİĲαδΝηΫıπΝπδπΫĲĲαμΝıİΝΪΰαλΝπκυΝγαΝ
įδαξπλδıĲκτθΝĲαΝĲηάηαĲαΝDNA, ıτηφπθαΝηİΝĲκΝηκλδαεσΝĲκυμΝίΪλκμΝξλβıδηκπκδυθĲαμΝβζİεĲλδıησ. 

΢ĲκΝĲΫζκμ,Ν ĲαΝĲηάηαĲαΝDNA ΫδθαδΝκλαĲΪΝıĲκΝUV φπμΝζσΰπΝĲβμΝπλκıγάεβμΝίλπηδκτξκυΝαδγδįέκυΝ
ıĲκΝgel. ΣκΝίλπηδκτξκΝαδγέįδκΝπλκıįΫθİĲαδΝıĲκΝDNA εαδΝίκβγΪİδΝıĲβθΝπαλαĲάλβıβΝıİΝυπİλδυįİμΝ
εαδΝıĲβΝφπĲκΰλΪφβıβΝĲκυΝαπκĲİζΫıηαĲκμέ 
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ǺǼΛΣΙ΢ΣΟΠΟΙǾ΢ǾμΝǾΝİυαδıγβıέα(sensitivity) ĲβμΝηİγσįκυΝηπκλİέΝθαΝαυιβγİέΝηİΝĲβθΝΪυιβıβΝĲβμΝ
ıĲΰεΫθĲλπıβμΝ ĲπθΝ İεεδθβĲυθ,Ν ĲβθΝ ατιβıβΝ ĲβμΝ ıυΰεΫθĲλπıβμΝ πκζυηİλΪıβμ,Ν πλκıαλησαπθĲαμΝ
αθαζσΰπμΝĲβθΝγİληκελαıέαΝπλσıįİıβμΝıĲκΝİεηαΰİέκΝεαδΝĲκθΝξλσθκΝπλσıįİıβΝεαδΝİπδηάευθıβμέ 

ǾΝ İιİδįέεİυıβ(specifity) αυιΪθİĲαδΝ ηİΝ ĲβθΝ ηΫδπıβΝ ıυΰεΫθĲλπıβμΝ ĲβμΝ πκζυηİλΪıβμ,Ν ĲβθΝ ηΫδπıβΝ
ξλσθκυΝπλσıįİıβμΝεαδΝİπδηάευθıβμ,ΝĲβθΝατιβıβΝγİληκελαıέαμΝπλσıįİıβμ,ΝĲβθΝηİέπıβΝαλδγηκτΝ
ετεζπθΝεαδΝĲβθΝξλάıβΝHot-start. 

ǾΝ απσįκıβ(yield) πλκδσθĲπθΝ İθδıξτİĲαδΝ ηİΝ ĲβθΝ ΪυιβıβΝ ıυΰεΫθĲλπıβμΝ dNTPs, Mg 2+ , 

πκζυηİλΪıβμ,ΝξλσθκυΝπλσıįİıβμΝεαδΝİπδηάευθıβμΝεαγυμΝεαδΝαλδγηκτΝετεζπθέ 

ǾΝπδıĲσĲβĲα(fidelity) αυιΪθİĲαδΝηİΝ ĲβθΝηİέπıβΝdNTPs, πκζυηİλΪıβμ,ΝMg 2+ ,Ν ξλσθκυΝπλσıįİıβμΝ
εαδΝİπδηάευθıβμ,ΝαλδγηκτΝετεζπθΝεαδΝηİΝĲβθΝηİέπıβΝĲκυΝpH. 

ΠǼΡΙΟΡΙ΢ΜΟΙμΝǼθυΝβΝĲİξθδεάΝİέθαδΝİιαδλİĲδεΪΝδıξυλά,ΝπκζζΫμΝφκλΫμΝπλκετπĲκυθΝπλκίζάηαĲαέΝǾΝ
αθĲέįλαıβΝİέθαδΝİυαέıγβĲβΝıĲβΝıυΰεΫθĲλπıβΝįδıγİθυθΝεαĲδσθĲπθΝεαδΝθκυεζİκĲδįέπθέΝΟΝıξİįδαıησμΝ
ĲπθΝİεεδθβĲυθΝİέθαδΝηİέακθκμΝıβηαıέαμΝΰδαΝθαΝİέθαδΝαπκįκĲδεάΝβΝİθέıξυıβέΝΠλΫπİδΝθαΝİηφαθέακυθΝ
ηİΰΪζβΝİιİδįέεİυıβΝΰδαΝĲκΝπλκμΝαθΪζυıβΝįΫδΰηαΝDNA. ΢İΝįδαφκλİĲδεάΝπİλέπĲπıβΝπλκıįΫθκθĲαδΝıİΝ
ĲηάηαĲα-ηάΝ ıĲσξκυμΝ εαδΝ παλαĲβλİέĲαδΝ İθέıξυıβΝ ηβΝ İπδγυηβĲυθΝ ĲηβηΪĲπθΝ ΰİθİĲδεκτΝ υζδεκτέΝ
Ǽπέıβμ,ΝκδΝİεεδθβĲΫμΝįİθΝπλΫπİδΝθαΝİέθαδΝıİΝγΫıβΝθαΝıυθįİγκτθΝηİĲαιτΝĲκυμ,ΝΰδαĲέΝγαΝπλκετοİδΝηδαΝ
İιαδλİĲδεΪΝ απκįκĲδεάΝ İθέıξυıβΝ ηδελυθΝ ηβ-επįδευθΝ ηκλέπθέΝ ǾΝ αθĲέįλαıβΝ İθΝ ĲπΝ ıυθσζπΝ
πİλδκλέαİĲαδΝαπσΝĲκΝηΫΰİγκμΝDNA πκυΝηπκλİέΝθαΝİθδıξυγİέέΝǾΝπδκΝαπκįκĲδεάΝİθέıξυıβΝζαηίΪθİδΝ
ξυλαΝ ıİΝ ĲηάηαĲαΝ γίί-1ίίίΝ αİυΰυθΝ ίΪıİπθΝ DNA. ǲξİδΝ αθαφİλγİέΝ ίΫίαδαΝ εαδΝ İθέıξυıβΝ ıİΝ
ηİΰαζτĲİλαΝĲηάηαĲαέΝǾΝTaq πκζυηİλΪıβΝΫξİδΝαθαφİλγİέΝππμΝįδαπλΪĲĲİδΝαλεİĲΪΝıυξθΪΝıφΪζηαĲα,Ν
πλκıγΫĲκθĲαμΝ έΝ ǾΝ πδκΝ ıβηαθĲδεάΝ σηπμΝ παλΪηİĲλκμΝ πκυΝ πλΫπİδΝ θαΝ ζβφγİέΝ υπ’Ν σοδθΝ İέθαδΝ βΝ
ησζυθıβέΝǹθΝĲκΝįΫδΰηαΝπκυΝİλİυθΪĲαδ,Νηκζυθγİέ,ΝηπκλİέΝθαΝįυıİδΝİθĲİζυμΝζΪγκμΝαπκĲİζΫıηαĲαέ 

΢άηİλαΝβΝεζαııδεάΝπζΫκθΝĲβμΝPCR įδαγΫĲİδΝηδαΝπζβγυλαΝπαλαζζαΰυθΝκδΝκπκέİμΝπαλκυıδΪακυθΝ
įδαφκλİĲδεΪΝξαλαεĲβλδıĲδεΪέΝǼθįİδεĲδεΪ αθαφΫλκθĲαδ: allele-specific, hot start, methylation-specific, 

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

intersequence, ligation meditated, miniprimer, solid phase εαδ touchdown. ΟδΝ ευλδσĲİλİμΝ
παλαζζαΰΫμΝπİλδΰλΪφκθĲαδΝαηΫıπμΝηİĲΪέ 

MULTIPLEX 

ǹπκĲİζΫδΝπαλαζζαΰάΝĲβμΝεζαııδεάμΝĲİξθδεάμ,ΝβΝκπκέαΝİπδĲλΫπİδΝĲβθΝĲαυĲσξλκθβΝİθέıξυıβΝπκζζυθΝ
įδαφκλİĲδευθΝ ĲηβηΪĲπθΝ DNAέΝ ΧλβıδηκπκδİέĲαδΝ ΰδαΝ ĲβθΝ αθέξθİυıβήįδΪΰθπıβΝ įδαφκλİĲδευθΝ
αıγİθİδυθΝ ıĲκΝ έįδκΝ įΫδΰηαέΝ ΜπκλİέΝ θαΝ αθαΰθπλέıİδΝ αζζβζκυξέİμΝ İıκθέπθΝ εαδΝ İικθέπθΝ ıİΝ
ıυΰεİελδηΫθαΝΰκθέįδαΝεαγυμΝεαδΝθαΝυπκζκΰέıİδΝĲβθΝπαλκτıαΝπκıσĲβĲαΝεΪγİΝΰκθδįέκυέΝ΢ĲκθΝĲτπκΝ
αυĲσΝİέθαδΝİιαδλİĲδεΪΝıβηαθĲδεσμΝκΝıξİįδαıησμήİπδζκΰάΝηκλέπθΝİεεδθβĲυθ,ΝηİΝηİΰΪζβΝİιİδįέεİυıβΝ
ΰδαΝ ĲβθΝ εΪγİΝ İπδγυηβĲάΝ αζζβζκυξέαΝ εαδΝ παλσηκδİμΝ γİληκελαıέİμΝ πλσıįİıβμΝ ıĲαΝ įδαφκλİĲδεΪΝ
İεηαΰİέαέΝΌππμΝΫδθαδΝφυıδεσ,ΝηδαΝĲσıκΝİιİδįδεİυηΫθβΝİπδζκΰάΝξλİδΪαİĲαδΝαλεİĲΫμΝįκεδηΫμ,ΝΫπμΝσĲκυΝ
πλκετοİδΝηδαΝıυΰεİελδηΫθβΝįδαįδεαıέαήπλπĲσεκζζκέ(Hernandez et al, 2012) 

NESTED 

ǾΝ ıυΰεİελδηΫθβΝ παλαζζαΰάΝ αυιΪθİδΝ ĲβθΝ İυαδıγβıέαΝ ĲβμΝ ηİγσįκυ,Ν ζσΰπΝ ĲβμΝ ξλάıβμΝ įτκΝ ıİĲΝ
İεεδθβĲυθΝΰδαΝηδελΫμΝπκıσĲβĲİμΝ ĲκυΝıĲσξκυέΝΣκΝπλυĲκΝ αİυΰΪλδΝ İεεδθβĲυθ,Ν İπδĲλΫπİδΝ ĲβθΝαλξδεάΝ
İθέıξυıβέΝΣκΝπλκδσθΝ ĲβμΝαλξδεάμΝ İθέıξυıβμ,Ν υπσεİδĲαδΝıİΝįİτĲİλβΝ İθέıξυıβΝηİΝ ĲκΝΪζζκΝ αİυΰΪλδΝ
ĲπθΝ İεεδθβĲυθέΝ ΟδΝ įİυĲİλκΰİθİέμΝ İεεδθβĲΫμΝ İηφαθέακυθΝ İιİδįέεİυıβΝ ΰδαΝ ıυΰεİελδηΫθβΝ İıπĲİλδεά-

İθδıξυηΫθβΝαζζβζκυξέαΝ ĲβμΝπλυĲβμΝPCR. ΜİΝ ĲκθΝ ĲλσπκΝαυĲσ,Ν βΝįΫυĲİλβΝPCR İπδίİίαδυθİδΝ ĲβθΝ
İπδĲυξέαΝĲβμΝπλυĲβμέΝΣκΝηİδκθΫεĲβηαΝĲβμΝĲİξθδεάμ,ΝİέθαδΝβΝπδγαθσĲβĲαΝησζυθıβμΝεαĲΪΝĲβΝįδΪλεİδαΝ
ηİĲαφκλΪμΝĲκυΝπλκδσθĲκμΝĲβμΝαλξδεάμΝıĲκΝıπζβθΪλδκΝĲβμΝįİτĲİλβμΝİθέıξυıβμέΝΓδαΝθαΝİζİΰξγİέΝβΝ
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ησζυθıβ,Ν ξλβıδηκπκδκτθĲαδΝ İεεδθβĲΫμΝ πκυΝ πλκıįΫθκθĲαδΝ ıİΝ įδαφκλİĲδεΫμΝ γİληκελαıέİμέΝ ǲθαμΝ
ΪζζκμΝĲλσπκμΝπλσζβοβμΝİέθαδΝβΝξλάıβΝİζαέκυΝπκυΝįδαξπλέαİδΝĲαΝįυκΝηέΰηαĲαΝĲβμΝİθέıξυıβμέ 

REVERSE TRANSCRIPTASE 

ǾΝ παλαζζαΰάΝ αυĲάΝ ıξİįδΪıĲβεİΝ İδįδεΪΝ ΰδαΝ ĲβθΝ İθέıξυıβΝ RNA αζζβζκυξδυθ,Ν İδįδεσĲİλαΝmRNA, 

ηΫıπΝıτθγİıβμΝcDNA απσΝĲβθΝαθĲέıĲλκφβΝηİĲαΰλαφΪıβέΝǹεκζκτγπμ,ΝĲκΝcDNA İθδıξτİĲαδΝηİΝĲβθΝ
ΰθπıĲάΝPCR įδαįδεαıέαέΝΟΝĲτπκμΝαυĲσμΝαπκįİέξγβεİΝπκζτΝξλάıδησμΝΰδαΝĲβθΝįδΪΰθπıβΝRNA δυθΝ
εαδΝΰδαΝĲβθΝαιδκζσΰβıβΝαθĲδηδελκίδαευθΝγİλαπİδυθέΝΧλβıδηκπκδİέĲαδΝίİίαέπμΝεαδΝıĲβΝηİζΫĲβΝĲβμΝ
ΰκθδįδαεάμΝ ΫεφλαıβμΝ in vitro, ζσΰπΝ ĲκυΝ ΰİΰκθσĲκμΝ ππμΝ ĲκΝ cDNA, πİλδΫξİδΝ ĲβθΝ αυγİθĲδεάΝRNA 

αζζβζκυξέαέΝΣκΝετλδκΝπλσίζβηαΝıĲβΝξλάıβΝĲβμΝRT-PCR,ΝΫΰεİδĲαδΝıĲκΝαυĲσΝεαγ’αυĲσΝįİέΰηαΝRNA, 

εαγυμΝİέθαδΝįτıεκζκμΝκΝξİδλδıησμΝĲκυΝıİΝηδελάΝıυΰεΫθĲλπıβ,ΝİηφαθέαİδΝξαηβζάΝıĲαγİλσĲβĲαΝıİΝ
γİληκελαıέαΝįπηαĲέκυΝεαδΝΫδθαδΝπκζτΝİυαέıγβĲκΝıĲβΝįλΪıβΝλδίκθκυεζİαıυθΝεαδΝıĲβθΝαζζαΰάΝpH. 

 

Ǽδεσθα 1γμ Κτλδα ξαλαεĲβλδıĲδεΪ Ĳβμ RT-PCR. 

SEMI-QUANTITATIVE 

ǾΝĲİξθδεάΝİπδĲλΫπİδΝηδαΝπλκıΫΰΰδıβΝĲβμΝıξİĲδεάμΝπκıσĲβĲαμΝθκυεζİδευθΝκιΫπθΝπκυΝίλέıεκθĲαδΝıİΝ
ΫθαΝ įΫδΰηαέΝ ǼΪθΝ ĲκΝ įΫδΰηαΝ İέθαδΝ RNA, ĲσĲİΝ İφαλησαİĲαδΝ αλξδεΪΝ RT-PCR. ΚαĲσπδθΝ ĲκτĲκυ,Ν
İıπĲİλδεΪΝεκθĲλσζήįİέεĲİμΝİθδıξτκθĲαδέΝΟδΝπδκΝıυθβγδıηΫθκδΝįΫδεĲİμΝİέθαδΝβΝApo 1 εαδΝβΝB αεĲέθβέΝ
ΣκΝπλκδσθΝĲβμΝİθέıξυıβμ,ΝįδαξπλέαİĲαδΝηİΝβζİεĲλκφσλβıβέΝΧλβıδηκπκδΫδĲαδΝίλπηδκτξκΝαδγέįδκ,ΝΰδαΝ
ĲβθΝ ξλυıβΝ ĲκυΝ gel αΰαλσαβμ,Ν ĲκΝ κπκέκΝ φπĲκΰλαφέαİĲαδΝ İθυΝ αεκζκτγπμΝ υπκζκΰέαİĲαδΝ βΝ κπĲδεάΝ
πυεθσĲβĲα(πυεθσηİĲλκ)έΝ ΣκΝ ηİδκθΫεĲβηαΝ ĲβμΝ ĲİξθδεάμΝ ΫδθαδΝ ππμΝ ηπκλİέΝ θαΝ πλκετοκυθΝ ηβΝ
İιİδįδεİυηΫθκδΝ υίλδįδıηκέ,Ν įβηδκυλΰυθĲαμΝ ηβΝ İπδγυηβĲΪΝ απκĲİζΫıηαĲαέΝ ΓδαΝ θαΝ İζİΰξγİέΝ βΝ
İιİδįέεİυıβ,ΝįέθİĲαδΝδįδαέĲİλβΝίαλτĲβĲαΝıĲβθΝİπδζκΰάΝηκλέπθ-İεεδθβĲυθέ 
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REAL TIME-QUANTITATIVE 

Ǿ PCR πλαΰηαĲδεκτΝξλσθκυΝάΝπκıκĲδεά,ΝΫδθαδΝηδαΝįδαφκλİĲδεάΝπλκıΫΰΰδıβ,ΝβΝκπκέαΝπκıκĲδεκπκδİέΝ
ĲκθΝαλδγησΝαθĲδΰλΪφπθΝθκυεζİδευθΝκιΫπθΝεαĲΪΝĲβΝįδΪλεİδΪΝĲβμέΝǲĲıδ,ΝβΝqPCR ξλβıδηκπκδİέĲαδΝΰδαΝ
ĲβθΝ πκıκĲδεκπκέβıβΝ DNA βΝ cDNA, υπκζκΰέακθĲαμΝ ĲκθΝ αλδγησΝ ΰκθδįέπθΝ άΝ ηİĲαΰλΪφπθΝ ıĲαΝ
İεΪıĲκĲİΝįİέΰηαĲαέΝΠζİκθİεĲάηαĲαΝĲβμΝĲİξθδεάμΝΫδθαδΝβΝυοβζάΝĲαξτĲβĲαμΝαπκĲİζΫıηαĲκμ,ΝκΝηδελσμΝ
εέθįυθκμΝ ησζυθıβμΝ εαδΝ βΝ İυεκζέαΝ ξİδλδıηκτΝ ĲβμΝ ĲİξθκζκΰέαμΝ αυĲάμέΝ ΓδαΝ θαΝ ıυηίİέΝ αυĲσΝ
ξλβıδηκπκδκτθĲαδΝįτκΝİδįυθΝıυıĲάηαĲαΝαθέξθİυıβμμΝαθĲδįλαıĲάλδαΝπλσıįİıβμΝıİΝįέεζπθκΝDNA 

εαδΝıβηαıηΫθκδΝηİΝφγκλδκξλυηαĲαΝİεεδθβĲΫμέ(Arya et al, 2005) 

ΣαΝαθĲδįλαıĲάλδαΝπλσıįİıβμ(intercalating agents) σππμΝĲκΝSYBR Green İέθαδΝφγκλδκξλυηαĲα,ΝĲαΝ
κπκέαΝεαĲσπδθΝıτθįİıβμΝηİΝĲκΝįέεζπθκΝDNA, αυιΪθκυθΝįλαηαĲδεΪΝĲκθΝφγκλδıησΝĲκυμέΝǼπκηΫθπμ,Ν
βΝ ατιβıβΝ DNA ıİΝ εΪγİΝ ετεζκΝ ΫξİδΝ πμΝ απκĲΫζİıηαΝ ĲβθΝ αθαζκΰδεάΝ ατιβıβΝ ĲκυΝ İεπİηπκηΫθκυΝ
φγκλδıηκτέΝ ΌηπμΝ ĲαΝ αθĲδįλαıĲάλδαΝ αυĲΪ,Ν İηφαθέακυθΝ ξαηβζάΝ İιİδįέεİυıβΝ εαγυμΝ ηπκλİέΝ θαΝ
πλκıįİγκτθΝ ıİΝ ηβΝ İδįδεΫμΝ πİλδκξΫμΝ άΝ αεσηβΝ εαδΝ ıİΝ įδηİλάΝ İεεδθβĲάήİεεδθβĲάέΝ ǹλεİĲΫμΝ ΫλİυθİμΝ
ΫξκυθΝ įΫδιİδ,Ν ππμΝ βΝ πλκıİεĲδεάΝ İπδζκΰάΝ İεεδθβĲυθΝ εαδΝ βΝ ξλάıβΝ ίΫζĲδıĲπθΝ ıυθγβευθΝ PCR, 

İζαξδıĲκπκδκτθΝ ĲβθΝ ηβΝ İδįδεσĲβĲαέΝ ǾΝ ξλάıβΝ ηδαμΝ υοβζάμΝ γİληκελαıέαμΝ ΰδαΝ ĲβθΝ ΫθαλιβΝ ĲβμΝ
ıτθγİıβμ(hot start),ΝηİδυθİδΝĲκθΝεέθįυθκΝĲβμΝηβΝİιİδįδεİυηΫθβμΝİθέıξυıβμέ 

ǲθα ΪζζκΝ ıτıĲβηαΝ αθέξθİυıβμ,Ν İέθαδΝ κδΝ İιİδįδεİυηΫθκδΝ İεεδθβĲΫμΝ πκυΝ İέθαδΝ ıβηαıηΫθκδΝ ηİΝ įυκΝ
φγκλδκξλυηαĲα,Ν ΫθαΝ įσĲβΝ εαδΝ ΫθαΝ įΫεĲβέ ΣαΝ πδκΝ įδαįİįκηΫθαΝ ησλδα-İεεδθβĲΫμΝ İέθαδμΝ
υįλκζυĲδεΪήTaqMan, ηκλδαεσδΝ φΪλκδ(beacons) εαδΝFRET(fluorescent energy transfer). ǾΝ ατιβıβΝ
ĲκυΝDNA ıİΝ εΪγİΝ ετεζκΝ İέθαδΝαθαζκΰδεάΝ ĲκυΝυίλδįδıηκτΝ ĲπθΝ İεεδθβĲυθΝηİΝ ĲαΝ İεηαΰİέα,Ν βΝκπκέαΝ
İέθαδΝ αθαζκΰδεάΝ ĲβμΝ ατιβıβμΝ ĲκυΝ φγκλδıηκτέΝ ǾΝ ξλάıβΝ ıβηαıηΫθπθΝ İεεδθβĲυθΝ İπδĲλΫπİδΝ ĲβθΝ
İτλİıβΝπκζυηκλφδıηυθΝεαδΝηİĲαζζΪιİπθ,ΝσηπμΝİέθαδΝπδκΝπκζτπζκεάΝεαδΝαελδίάΝαπσΝĲβθΝξλάıβΝ
αθĲδįλαıĲβλέπθΝπλσıįİıβμέ 

DIGITAL PCR 

ΟΝσλκμΝοβφδαεάΝαζυıδįπĲάΝαθĲέįλαıβΝπκζυηİλΪıβμΝξλβıδηκπκδάγβεİΝΰδαΝπλυĲβΝφκλΪΝĲκΝ1λλλΝ
απσΝĲκυμΝKenzel/Vogelstein ıİΝηδαΝİλΰαıέαΝπκυΝπİλδΫΰλαφİΝĲβθΝπκıκĲδεκπκέβıβΝras ηİĲαζζΪιİπθΝ
ıİΝΫθαΝįİέΰηα,ΝξπλέακθĲαμΝĲκΝıİΝγκζΝηδελκπζαεέįδαΝηİΝπβΰαįΪεδα,ΝπλαΰηαĲκπκδυθĲαμ πζβγυλαΝ
PCRs ĲαυĲσξλκθαέΝ ΟΝ σλκμ,Ν εαĲΪφİλİΝ θαΝ πİλδΰλΪοİδΝ ĲβθΝ φδζκıκφέαΝ ĲβμΝ ĲİξθδεάμΝ σππμΝ εαδΝ ĲκΝ
ΰİθδεσĲİλαΝπθİτηαΝĲβμΝİπκξάμ,ΝεαδΝεαγδİλυγβεİΝΪηİıαέΝǺΫίαδα,ΝπαλαζζαΰΫμΝĲβμΝηİγσįκυΝαυĲάμΝ
ηİΝ ĲβθΝκθκηαıέαΝPCR ηκθαįδεκτΝηκλέκυ άΝPCR πİλδκλδıηΫθβμΝαλαέπıβμ,Ν İέξαθΝξλβıδηκπκδβγİέΝ
θπλέĲİλαέΝ ǾΝ πλυĲβΝ İφαηκΰάΝ ıİΝ πλπĲαλξδεσΝ ıĲΪįδκΝ ΫΰδθİΝ ĲκΝ 1λκκΝ απσΝ ĲκθΝ Sakai εαδΝ ĲκυμΝ
ıυθİλΰΪĲİμΝĲκυ,ΝκδΝκπκέκδΝįδαξυλδıαθΝΫθαΝįΫδΰηαΝηİΝΰΫθπηαΝπκυΝπİλδİέξİΝΰκθέįδαΝί-ΰζκίέθβμΝıİΝ
įΫδΰηαΝπκυΝįİθΝπİλδİέξİΝĲαΝΰκθέįδαΝĲβμΝί-ΰζκίέθβμ(įδαΰλαφά)ΝεαδΝαπΫįİδιαθΝσĲδΝηİηκθπηΫθαΝησλδαΝ
ηİΝĲκΝΰκθέįδκΝĲβμΝΰζκίέθβμΝηπκλσυıαθΝθαΝαπκηκθπγκτθΝεαδΝθαΝİθδıξυγκτθέ 

ǾΝπαλαįκıδαεάΝPCR ηπκλΫδΝθαΝİφαληκıĲİέΝıİΝπκδκĲδεΫμΝάΝπκıκĲδεΫμΝįδαįδεαıέİμ,ΝΰδαΝĲβθΝηİζΫĲβΝ
ĲπθΝ δįδκĲάĲπθΝ İθσμΝ ηκλέκυΝ εαδΝ ΰδαΝ ĲκθΝ υπκζκΰδıησΝ ĲκυΝ αλδγηκτΝ αθĲδΰλΪφπθΝ αυĲκτέΝ ǾΝ dPCR 

ξλβıδηκπκδİέĲαδΝπαλκησδπμ,ΝηİΝĲβθΝηκθαįδεάΝįδαφκλΪΝĲκθΝįδαξπλδıησΝĲκυΝįΫδΰηαĲκμΝıİΝηκθαįδεΪΝ
ησλδα,ΝπλδθΝĲβθΝİθέıξυıβέΝ  

ǹλξάΝ dPCRμΝ ΟδΝ αθαζτıİδμΝ ηΫıπΝ dPCR ιİεδθκτθΝ ηİΝ ĲκθΝ įδαξπλδıησΝ ĲκυΝ įİέΰηαĲκμΝ ıİΝ πκζζΪΝ
πβΰαįΪεδα,Ν ıĲαΝ κπκέαΝ İπέıβμΝ πλκıĲέγİĲαδΝ ĲκΝ ηέΰηαΝ PCR, ηİΝ πκζτΝ ηδελσΝ ıυθκζδεσΝ σΰεκΝ
αθĲέįλαıβμ,ΝυıĲİΝεΪγİΝπβΰαįΪεδΝθαΝπİλδΫξİδΝηβįΫθΝάΝΫθαΝησλδκΝDNA. ǹυĲσΝαπκĲİζΫδΝαπαλαέĲβĲβΝ
πλκυπσγİıβΝ ΰδαΝ ĲβθΝ πλαΰαηĲκπκέβıβΝ οβφδαευθΝ αθαζτıİπθέΝ ǹεκζκυγİέΝ İθαζζαΰάΝ ετεζπθΝ
γİληκελαıέαμέΝΚΪγİΝπβΰαįΪεδΝπκυΝπİλδΫξİδΝαζζβζκυξέα-ıĲσξκΝφγκλέαİδΝΫθĲκθα,ΝİθυΝĲαΝπβΰαįΪεδαΝ
įέξπμΝαζζβζκυξέİμ-ıĲσξκυμΝγαΝΫξκυθΝησθκΝαηυįλσΝbackground φγκλδıησέΝΜδαΝαθĲέįλαıβΝįέξπμΝ
ησλδκΝıĲσξκΝκλέαİĲαδΝπμΝPCR αλθβĲδεάΝεαδΝζαηίΪθİδΝĲβθΝĲδηάΝίέΝΜδαΝαθĲέįλαıβΝπκυΝπİλδΫξİδΝησλδκΝ
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ıĲσξκΝκλέαİĲαδΝπμΝPCR γİĲδεάΝεαδΝζαηίΪθİδΝĲβθΝĲδηάΝ1έΝǲĲıδ,ΝκΝυπκζκΰδıησμΝĲβμΝıυΰεΫθĲλπıβμΝĲκυΝ
ıĲσξκυΝıĲκΝįΫδΰηα,ΝυπκζκΰέαİĲαδΝαπσΝĲκΝεζΪıηαΝĲİζδεσμΝαλδγησμΝηκλέπθΝıĲσξπθ(ĲδηάΝ1)ήΝκζδεσμΝ
σΰεκμέΝΓδαΝθαΝπλκετοİδΝαίİίαδσĲβĲαΝ,ΝπλΫπİδΝθαΝΰέθİδΝζΪγκμΝηΫĲλβıβΝάΝθαΝυπΪλξκυθΝπİλδııσĲİλαΝ
ĲκυΝ İθσμΝ ησλδαΝ ıĲαΝ πβΰαįΪεδαέΝ ΢υθİπυμ,Ν κδΝ ĲİξθδεΫμΝ dPCR πκυΝ απκφİτΰκυθΝ αυĲΪΝ ĲαΝ ζΪγβ,Ν
İηφαθέακυθΝηİΰαζτĲİλβΝαελέίİδαέ 

 

Ǽδεσθα 14μ ǺαıδεΫμ αλξΫμ οβφδαεάμ αζυıδįπĲάμ αθĲέįλαıβμ πκζυηİλΪıβμέ 

Multiplex dPCR: ΛσΰπΝ ĲβμΝ δįδαδĲİλσĲβĲαμΝ ĲβμΝ dPCR,Ν θαΝ πİλδΫξİĲαδΝ ıĲαΝ πβΰαįΪεδαΝ ίΝ άΝ 1Ν ησλδκΝ
ıĲσξκμ,Ν İέθαδΝ İφδεĲάΝ βΝ multiplex αθΪζυıβΝ įέξπμΝ ΫΰθκδαΝ ΰδαΝ αθĲαΰπθδıησΝ άΝ αζζβζİπέįλαıβέΝ
ǲξκθĲαμΝ εΪγİΝησλδκΝıİΝįδαφκλİĲδεσΝįδαηΫλδıηα,Ν İΰΰυΪĲαδΝππμΝįİθΝγαΝυπΪλιİδΝ ĲκΝφαδθσηİθκΝηβΝ
αθέξθİυıβμΝ ĲπθΝ ηκλέπθΝ ıĲσξπθΝπκυΝ ίλέıεκθĲαδΝ ıİΝ ηδελάΝ πκıσĲβĲαέΝ ΌĲαθΝ υπκζκΰέακθĲαδΝ πέξΝ βΝ
įδαφκλİĲδεκέΝ ıĲσξκδ,Ν βΝ αθαζκΰέαΝ εαĲαηİĲλάıİδμΝ ĲκυμΝ πλυĲκυήεαĲαηİĲλάıİδμΝ ĲκυΝ įİυĲΫλκυ,Ν
İπδĲλΫπκυθΝ ĲβθΝ πλκıΫΰΰδıβΝ απκζτĲπθΝ αθαζκΰδυθέΝ ΜİΝ įİįκηΫθκΝ ππμΝ βΝ dPCR ζαηίΪθİδΝ ξυλαΝ
ηΫξλδΝ ĲΫζκυμΝ εαδΝ εαĲσπδθΝ ηİĲλΪĲαδΝ κΝ φγκλδıησμ,Ν ΫξκθĲαμΝ ηκθαįδεΪΝ ηκλέα-ıĲσξκυμΝ ıİΝ εΪγİΝ
įδαηΫλδıηαΝ İπδĲλΫπİδΝ ĲβθΝ ξλάıβΝ İεεδθβĲυθμΝ įδαφκλİĲδεκτΝ ξλυηαĲκμΝ φγκλδıηκτΝ ΰδαΝ ĲβθΝ εΪγİΝ
αζζβζκυξέαΝ εαδΝ αθδξθİυĲυθΝ δįέκυΝ ξλυηαĲκμΝ ıİΝ įδαφκλİĲδεΫμΝ ıυΰεİθĲλυıİδμΝ εαδΝ įδαίΪγηδıβμΝ
φγκλδıηκτέ 
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ǼφαληκΰΫμΝdPCR: ǾΝĲİξθδεάΝηπκλİέΝθαΝİφαληκıĲİέμ 

ǹέΝǹθέξθİυıβΝıπαθέπθΝαζζβζέπθΝıİΝİĲİλκΰİθİέμΝσΰεκυμΝεαδΝΰİθİĲδεΫμΝαıγΫθİδİμ 

ǺέΝΤΰλΫμΝίδκοέİμ 

ΓέΝNIPT 

ǻέΝΓκθδįδαεάΝΫεφλαıβ,ΝCNVs 

ǼέΝǹθΪζυıβΝįİέΰηαĲκμΝıİΝπκζτΝηδελάΝπκıσĲβĲα 

΢ĲέΝΠκδκĲδεάΝαθΪζυıβΝDNA πλδθΝĲβθΝĲİξθδεάΝSequencing 

ΠζİκθİεĲάηαĲαΝĲβμΝηİγσįκυΝαπκĲİζκτθΝĲκΝπκζτΝξαηβζσΝσλδκΝαθέξθİυıβμ,ΝβΝυοβζσĲαĲβΝİυαδıγβıέαΝ
εαδΝ İιİδįέεİυıβΝ εαδΝ βΝ απσζυĲβΝπκıκĲδεκπκέβıβέΝΜİδκθİεĲάηαĲαΝαπκĲİζκτθΝππμΝ εΪγİΝ ηİĲΪζζαιβΝ
απαδĲİέΝĲβθΝįδεάΝĲβμΝίİζĲδıĲκπκέβıβΝĲβμΝĲİξθδεάμ,ΝβΝİυαδıγβıέαΝπİλδκλέαİĲαδΝİΪθΝυπΪλξİδΝİζΪξδıĲβΝ
ησθκΝπκıσĲβĲαΝDNA, βΝεαĲαθκηάΝPoisson απαδĲİέΝĲβθΝπλκıİεĲδεάΝαλαέπıβΝĲκυΝįΫδΰηαĲκμΝεαδΝĲκΝ
υοβζσΝεσıĲκμέ 

9.SEQUENCING ΧǹζζβζκτξδıβΝίΪıİπθΨ 

ǾΝαζζβζκτξδıβΝĲβμΝıİδλΪμΝĲπθΝθκυεζİκĲδįέπθΝıİΝίδκζκΰδεΪΝįİέΰηαĲαΝİέθαδΝαθαπσıπαıĲκΝεκηηΪĲδΝ
İθσμΝİυλΫπμΝφΪıηαĲκμΝİλİυθβĲδευθΝİφαληκΰυθέΝΚαĲΪΝĲβθΝπİλέκįκΝĲπθΝĲİζİυĲαέπθΝπİθάθĲαΝİĲυθΝ
πκζζκέΝİπδıĲάηκθİμΝαφκıδυγβεαθΝıĲβθΝįβηδκυλΰέαΝĲİξθδευθΝεαδΝĲİξθκζκΰδυθΝΰδαΝθαΝįδİυεκζυθγİέΝβΝ
αζζβζκτξδıβΝDNA εαδΝRNA ηκλέπθέΝ΢ĲβθΝįδΪλεİδαΝαυĲά,ΝυπάλιİΝĲλκηαεĲδεάΝπλσκįκμ,ΝιİεδθσθĲαμΝ
απσΝĲβθΝαζζβζκτξδıβΝηδελυθΝĲηβηΪĲπθΝΰİθİĲδεκτΝυζδεκτΝıĲβθΝαζζβζκτξδıβΝİεαĲκηυλέπθΝίΪıİπθ,Ν
εαδΝαπσΝĲβθΝαθαΰθυλδıβΝĲβμΝεπįδεάμΝαζζβζκυξέαμΝİθσμΝησθκΝΰκθδįέκυΝıĲβθΝΫυλİıβΝĲκυΝπζάλκυμΝ
ΰκθδįδυηαĲκμΝ πζβγυλαμΝ κλΰαθδıηυθέΝ ǾΝ αζζβζκυξέαΝ ĲπθΝ θκυεζİδευθΝ κιΫπθΝ ıĲδμΝ
πκζυθκυεζİκĲδįδεΫμΝ αζυıέįİμΝ πİλδΫξİδΝ ĲβθΝ πζβλκφκλέαΝ ΰδαΝ ĲδμΝ εζβλκθκηδεΫμΝ εαδΝ ίδκξβηδεΫμΝ
δįδσĲβĲİμΝĲβμΝαπάμΝıĲβΝΰβέΝǼπκηΫθπμ,ΝβΝδεαθσĲβĲαΝαθΪζυıβμΝζİπĲκηİλİδαεΪΝĲΫĲκδπθΝαζζβζκυξδπ΄θΝ
απκĲİζİέΝİπδĲαεĲδεάΝαθΪΰεβΝıĲβΝίδκζκΰδεάΝΫλİυθαέΝΟδΝWatson εαδΝCrick αθΫζυıαθΝĲβθΝĲλδıįδΪıĲαĲβΝ
įκηάΝĲκυΝDNA ĲκΝ1ληγ,ΝξλβıδηκπκδυθĲαμΝελυıĲαζζκΰλαφδεΪΝįİįκηΫθαΝĲπθΝFranklin εαδΝWilkins, 

ĲκΝ κπκέκΝ įβηδκτλΰβıİΝ ΫθαΝ θκβĲδεσΝ πζαέıδκΝ αθαφκλδεΪΝ ηİΝ ĲβθΝ αθĲδΰλαφάΝ ĲκυΝ DNA εαδΝ ĲβθΝ
επįδεκπκέβıβΝ πλπĲİδθυθΝ απσΝ αυĲσέΝ Παλ’Ν σζαΝ αυĲΪ,Ν βΝ δεαθσĲβĲαΝ αζζβζσυξδıβμΝ ĲκυΝ DNA įİθΝ
αεκζκτγβıİΝΰδαΝηİΰΪζκΝξλκθδεσΝįδΪıĲβηαέΝΟδΝıĲλαĲβΰδεΫμΝπκυΝπλκıπαγκτıαθΝθαΝıυηπİλΪθκυθΝ
ĲβθΝαζζβζκυξέαΝĲπθΝπλπĲİδθδευθΝαζυıέįπθ,ΝįİθΝΫίλδıεαθΝİφαληκΰάΝıĲαΝθκυεζİδεΪ κιΫαμΝĲαΝησλδαΝ
DNA ΫδθαδΝπκζτΝηδελσĲİλαΝεαδΝαπκĲİζκτθĲαδΝαπσΝζδΰσĲİλİμΝΝįδαφκλİĲδεΫμΝυπκηκθΪįİμΝ(A,T,G,C) , 

αλεİĲΪΝ σηκδİμΝ ηİĲαιτΝ Ĳκυμ,Ν εαγδıĲσθĲαμΝ įτıεκζβΝ ĲβΝ įδΪελδıβέΝ ǲĲıδ,Ν πλκΫευοİΝ βΝ αθΪΰεβΝ ΰδαΝ
ıξİįδαıησΝ θΫπθΝ ĲαεĲδευθέΝΟδΝ αλξδεΫμΝ πλκıπΪγİδİμΝ İπδεİθĲλυγβεαθΝ ıĲβθΝ αζζβζκτξδıβΝ ĲπθΝ πδκΝ
İτεκζαΝįδαγΫıδηπθΝπζβγυıηυθΝRNA İδįυθ,ΝσππμΝĲκΝλδίκıπηδεσΝάΝηİĲαφκλδεσΝRNA ίαεĲβλέπθΝ
εαγυμΝ εαδΝ ĲκΝ ΰκθδįέπηαΝ ĲκυΝ ίαεĲβλδκφΪΰκυΝ ηİΝ ηκθσεζπθκΝ RNA. ΣαΝ πζİκθİεĲάηαĲαΝ ĲβμΝ
πλκıΫΰΰδıβμΝαυĲάμΝάĲαθΝβΝπαλαΰπΰάΝηİΰΪζκυΝαλδγηκτΝίαεĲβλέπθήίαεĲβλδκφΪΰπθΝıİΝεαζζδΫλΰİδα,Ν
βΝΫζζİδοβΝıυηπζβλπηαĲδεκτΝεζυθκυΝεαγδıĲσθĲαμΝĲκΝησλδκΝζδΰσĲİλκΝπκζτπζκεκΝεαδΝηΫΰİγκμΝĲκυΝ
RNA πκυΝάĲαθΝıαφυμΝηδελσĲİλκΝĲκυΝΰκθδįδυηαĲκμΝĲπθΝİυεαλυπĲδευθέΝǼπδπλκıγΫĲπμ,ΝĲαΝΫθαυηαΝ
RNAıİμΝπκυΝİέξαθΝĲβθΝįυθαĲσĲβĲαΝεκπάμΝĲκυΝRNA ıİΝıυΰεİελδηΫθİμΝπİλδκξΫμΝάĲαθΝάįβΝΰθπıĲΪΝ
εαδΝįδαγΫıδηαέΝΠαλΪΝĲαΝπζİκθİεĲάηαĲα,ΝβΝπλσκįκμΝπαλΫηİθİΝαλΰά,ΝζσΰπΝĲκυΝΰİΰκθσĲκμΝππμΝκδΝ
υπΪλξκυıİμΝ ĲİξθδεΫμΝπλκİλξσηİθİμΝαπσΝĲβθΝαθαζυĲδεάΝξβηİέα,ΝηπκλκτıαθΝθαΝυπκζκΰέıκυθΝ ĲβθΝ
αθαζκΰέαήπİλδİεĲδεσĲβĲαΝθκυεζİκĲδįέπθΝσηπμ ıİΝεαηέαΝπİλέπĲπıβΝĲβθΝıİδλΪέΝΠαλΪΝĲδμΝįυıεκζέİμΝ
σηπμ,ΝıυθįυΪακθĲαμΝ ĲδμΝ ĲİξθδεΫμΝ αυĲΫμΝ Ν ηİΝ ĲβθΝ İπδζİεĲδεάΝ İπİιİλΰαıέαΝ λδίκθκυεζİαıυθΝ ΰδαΝ ĲβθΝ
παλαΰπΰάΝ ĲηβηΪĲπθΝ RNA, ĲκΝ ΫĲκμΝ 1λθη,Ν κΝ R.Holley εαδΝ κδΝ ıυθİλΰΪĲİμΝ Ĳκυ,Ν εαĲΪφİλαθΝ θαΝ
απκıαφβθέıκυθΝ ĲβθΝ πλυĲβΝ αζζβζκυξέαΝ θκυεζİδεκτΝ κιΫκμέΝ ǳĲαθΝ βΝ αζζβζκυξέαΝ tRNA ĲκυΝ
S.Cerevisiae πκυΝεπįδεκπκδκτıİΝĲκΝαηδθκιτΝǹζαθέθβέΝΣαυĲσξλκθα,ΝκΝF.Sanger εαδΝκδΝıυθİλΰΪĲİμΝ
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Ĳκυ,Ν įβηδκτλΰβıαθΝ ηδαΝ ıξİĲδεάΝ ĲİξθδεάΝ αθέξθİυıβμΝ λαįδκıβηαıηΫθπθΝ εκηηΫθπθΝ απσΝ
λδίκθκυεζİΪıİμΝ ĲηβηΪĲπθΝ εαĲσπδθΝ įδıįδΪıĲαĲβμΝ εζαıηαĲκπκέβıβμ,Ν βΝ κπκέαΝ İπΫĲλİοİΝ ıĲκυμΝ
İλİυθβĲΫμΝ θαΝ αυιάıκυθΝ ĲκθΝ σΰεκΝ ĲβμΝ įİιαηİθάμΝ πζβλκφκλδυθ,Ν πλκıγΫĲκθĲαμΝ rRNA εαδΝ tRNA 

αζζβζκυξέİμέΝ  ΜİΝ ĲβΝ ξλάıβΝ ĲβμΝ ĲİξθδεάμΝ αυĲάμ,Ν κΝW.Fiers εαĲΪφİλİΝ θαΝ αθαεαζτοİδΝ ĲβθΝ πλυĲβΝ
κζκεζβλπηΫθβΝ αζζβζκυξέα-ΰκθέįδκΝ πκυΝ επįδεκπκδİέΝ πλπĲİǸθβ ĲκΝ 1λιβ,Ν εαδΝ άĲαθΝ βΝ πλπĲİǸθβ 

ΫζυĲλκΝĲκυΝίαεĲβλδκφΪΰκυΝMS2. ΣκΝΫĲκμΝ1λιθ,ΝΫΰδθİΝεαδΝβΝπζάλβμΝαζζβζκτξδıβΝĲκυΝΰκθδįδυηαĲκμΝ
ĲκυΝφΪΰκυέΝǼεİέθβΝĲβΝξλκθδεάΝıĲδΰηάΝκδΝİλİυθβĲΫμΝΪλξδıαθΝθαΝπλκıαλησακυθΝĲδμΝηİγσįκυμΝΰδαΝθαΝ
İπδĲτξκυθΝ ĲβθΝ αζζβζκτξδıβΝ DNA, İππφİζκτηİθκδΝ απσΝ ĲβθΝ πλσıφαĲβΝ ĲσĲİΝ απκησθπıβΝ
ίαεĲβλδκφΪΰπθΝ ηİΝ DNA ΰκθδįέπηα,Ν κδΝ κπκέκδΝ απκĲİζκτıαθΝ ĲβθΝ δįαθδεάΝ πβΰάΝ ΰδαΝ ĲβθΝ
įκεδηάήİφαληκΰάΝ θΫπθΝ πİδλαηαĲδευθΝ πλπĲκεσζζπθέΝ ΠαλαĲβλυθĲαμΝ σĲδΝ κΝ φΪΰκμΝ ζΝ ĲκυΝ
ǼθĲİλκίαεĲβλέκυΝ ΫδξİΝ ıυθİεĲδεΪΝ Ϊελα(η’Ν overhanging), κδΝWu εαδΝKaiser, ξλβıδηκπκέβıαθΝDNA 

πκζυηİλΪıβΝΰδαΝθαΝπλκıįΫıκυθΝλαįδİθİλΰΪΝθκυεζİκĲέįδα,ΝΫθαΝεΪγİΝφκλΪΝεαδΝυπκζκΰέακθĲαμΝĲβθΝ
İθıπηΪĲπıβέΝ ǻİθΝ ΪλΰβıİΝ πκζτΝ θαΝ ΰİθδεİυĲİέΝ βΝ αλξάΝ ηΫıπΝ ĲβμΝ ξλάıβμΝ κζδΰδθκυεζİκĲδįέπθΝ πμΝ
İεεδθβĲυθΝĲβμΝDNA πκζυηİλΪıβμέΝǾΝİθıπηΪĲπıβΝĲπθΝλαįδİθİλΰυθΝθκυεζİκĲδįέπθΝηπκλσυıİΝθαΝ
ξλβıδηκπκδβγİέΝ ΰδαΝ ĲβθΝ απκıαφάθδıβΝ ĲβμΝıİδλΪμΝ θκυεζİκĲδįέπθΝπαθĲκτΝ εαδΝ σξδΝ ησθκΝ ıĲδμΝ ΪελİμΝ
ĲκυΝΰİθυηαĲκμΝίαεĲβλδκφΪΰπθέΝΌηπμ,ΝβΝαθΪζυıβΝĲβμΝıİδλΪμΝπİλδκλδασĲαθΝıİΝηδελΪΝĲηάηαĲαΝDNA 

εαδΝ αεσηβΝπİλδİζΪηίαθİΝ αλεİĲΫμΝ ĲİξθδεΫμΝ αθαζυĲδεάμΝ ξβηİέαμΝ εαδΝ εζαıηαĲκπκέβıβμέΝǾΝ İπσηİθβΝ
πλαεĲδεάΝ αζζαΰάΝ πκυΝ İέξİΝ ıκίαλσΝ αθĲέεĲυπκ,Ν άĲαθΝ βΝ εαĲΪλΰβıβΝ ĲβμΝ 2D 

εζαıηαĲκπκέβıβμ(βζİεĲλκφσλβıβΝεαδΝ ξλπηαĲκΰλαφέα)Νηİ ĲβθΝξλάıβΝησθκΝ ĲβμΝβζİεĲλκφσλβıβμΝ
ıİΝΰΫζβΝπκζυαελυζαηδįέκυΝΰδαΝĲκΝįδαξπλδıησΝĲηβηΪĲπθΝθκυεζİκĲδįέπθΝįδαφκλİĲδεκτΝηİΰΫγκυμέΝǾΝ
ΰΫζβΝ αυĲάΝ πλκıΫφİλİΝ πκζτΝ ηİΰαζτĲİλβΝ įυθαĲσĲβĲαΝ δεαθσĲβĲαΝ αθΪζυıβμέΝ ǾΝ πλσκįκμΝ αυĲάΝ
αθĲδπλκıππİτİĲαδΝıİΝįυκΝεαδΝεζαııδεΪΝπζİσθΝπλπĲσεκζζαΝıĲαΝηΫıαΝĲβμΝįİεαİĲέαμΝĲκυΝ1λιί,ΝĲκΝ
Plus and Minus ĲπθΝSanger/Coulson εαδΝĲβθΝĲİξθδεάΝξβηδεάμΝεκπάμΝĲπθΝMaxam/Gilbert. H plus and 

minus ĲİξθδεάΝ ξλβıδηκπκδκτıİΝ DNA πκζυηİλΪıβΝ ΰδαΝ ĲβθΝ ıτθγİıβΝ ηΫıπΝ İεεδθβĲά,Ν
İθıπηαĲυθκθĲαμΝ λαįδκıβηαıηΫθαΝ θκυεζİκĲέįδα,Ν πλδθΝ πλΪιİδΝ αθĲδįλΪıİδμΝ įİυĲİλİτκθĲπμΝ
πκζυηİλδıηκτμΝηδαΝplus αθĲέįλαıβ,ΝıĲβθΝκπσδαΝησθκΝΫθαΝĲτπκμΝθκυεζİκĲέįδκυΝİέθαδΝπαλυθΝεαδΝΫĲıδΝ
σζαΝĲαΝĲηάηαĲαΝΫξκυθΝĲκΝıυΰεİελδηΫθκΝθκυεζİκĲέįδκΝıĲκΝĲΫζκμΝĲκυμΝεαδΝηδαΝminus αθĲέįλαıβ,ΝıĲβθΝ
κπκέαΝυπΪλξκυθΝĲαΝυπσζκδπαΝĲλέαΝθκυεζİκĲέįδαΝεΪγİΝφκλΪΝεαδΝπλΪΰİδΝαζζβζκυξέİμΝπκυΝıĲαηαĲκτθΝ
πΪθĲκĲİΝπλδθΝ ĲβθΝ İθıπηΪĲπıβΝ ĲκυΝ ĲİĲΪλĲκυΝ θκυεζİκĲδįέκυέΝΠλαΰηαĲκπκδυθĲαμΝ βζİεĲλκφσλβıβΝ
ıİΝ πκζυαελυζαηέįδκ, İέθαδΝ İφδεĲσμΝ κΝ υπκζκΰδıησμΝ ĲβμΝ αζζβζκυξέαμέΝ ΧλβıδηκπκδυθĲαμΝ ĲβθΝ
πλκıΫΰΰδıβΝαυĲά,ΝκΝSanger εαδΝκδΝıυθİλΰΪĲİμΝĲκυ,ΝαζζβζκτξδıαθΝĲκΝπλυĲκΝDNA ΰΫθπηα,ΝαυĲσΝĲκυΝ
ίαεĲβλδκφΪΰκυΝ φX174. ǾΝ įΫυĲİλβΝ ĲİξθδεάμΝ παλκυıέααİΝ ıβηαθĲδεΫμΝ įδαφκλΫμέΝ ǹθĲέΝ ĲβμΝ ξλάıβμΝ
πκζυηİλΪıβμ,ΝĲκΝλαįδκıβηαıηΫθκΝDNA İπİιİλΰΪαİĲαδΝηİΝξβηδεΫμΝκυıέİμΝπκυΝπλκεαζκτθΝγλΪυıβΝ
ıİΝıυΰεİελδηΫθİμΝίΪıİδμέΝΚαĲσπδθΝ ĲβμΝβζİεĲλκφσλβıβμ,Ν ĲκΝηάεκμΝ ĲπθΝıυΰεİελδηΫθπθΝ ĲηβηΪĲπθΝ
εαδΝİπκηΫθπμΝβΝγΫıβΝıυΰεİελδηΫθπθΝθκυεζİκĲδįέπθ,ΝΰέθİĲαδΝΰθπıĲάέΝǾΝĲİξθδεάΝαυĲάΝΫΰδθİΝİυλτĲαĲαΝ
απκįİεĲάΝ εαδΝ γİπλİέĲαδΝ πλκΪΰΰİζκμΝ ĲβμΝ αζζβζκτξδıβμΝ πλυĲβμΝ ΰİθδΪμ(First-gen).(Heather et al, 

2015) 
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Ǽδεσθα 1ημ ΢ξβηαĲδεά αθαπαλΪıĲαıβ Ĳβμ plus and minus Ĳİξθδεάμ Ĳπθ Sanger/Coulson. 

 

Ǽδεσθα 1θμ ΢ξβηαĲδεά αθαπαλΪıĲαıβ Ĳβμ Ĳİξθδεάμ Chemical cleavage Ĳπθ Maxam/Gilbert. 
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ǾΝ ηİΰΪζβΝ πλσκįκμ,Ν πκυΝ ΪζζαιİΝ ĲβθΝ πκλİέαΝ ĲβμΝ αζζβζκτξδıβμ,Ν άλγİΝ ĲκΝ 1λιι,Ν ηİΝ ĲβθΝ ĲİξθδεάΝ
ĲİληαĲδıηκτΝαζυıέįαμ(ΝάΝįδįΫκιυ)Ν ĲκυΝSanger. ǾΝĲİξθδεάΝαυĲάΝξλβıδηκπκδİέΝξβηδεΪΝαθΪζκΰαΝĲβμΝ
ĲπθΝįİκιυλδίκθκυεζİκĲδįέπθ,ΝπκυΝİέθαδΝηκθκηİλάΝĲκυΝDNA. ΣαΝįδįΫκιυθκυεζİκĲέįδα(ddNTPs) įİθΝ
įδαγΫĲκυθΝ ĲβθΝ γ’-OH κηΪįαΝπκυΝαπαδĲİέĲαδΝ ΰδαΝ ĲβθΝ İπΫεĲαıβΝ ĲπθΝDNA αζυıέįπθ,ΝıυθİπυμΝįİθΝ
ηπκλκτθΝ θαΝįβηδκυλΰάıκυθΝįİıησΝηİΝ ĲβθΝη’ΝφπıφκλδεάΝκηΪįαΝ ĲκυΝ İπκηΫθκυΝ θκυεζİκĲδįέκυέΝǾΝ
ΪθαηδιβΝ λαįδκıβηαıηΫθπθΝ ddNTPs ıİΝ ηδαΝ αθĲέįλαıβΝ İπδηάευθıβμΝ DNA, ıİΝ ΫθαΝ εζΪıηαΝ ĲβμΝ
ıυΰεΫθĲλπıβμΝdNTPs, ΫξİδΝπμΝαπκĲΫζİıηαΝĲβθΝįβηδκυλΰέαΝαζυıέįπθΝDNA įδαφκλİĲδευθΝηİΰİγυθ,Ν
αφκτΝĲαΝddNTPs πλκıįΫθκθĲαδΝĲυξαέαΝεαγυμΝİεĲİέθİĲαδΝκΝεζυθκμ,ΝıĲαηαĲυθĲαμΝĲβθΝİπδηάευθıβΝ
σĲαθΝ ıυθįİγκτθέΝ ΠλαΰηαĲκπκδυθĲαμΝ ĲΫııİλİδμΝ παλΪζζβζİμΝ αθĲδįλΪıİδμ,Ν ηİΝ ĲβθΝ εαγİηέαΝ θαΝ
πİλδΫξİδΝ ησθκΝ ΫθαΝ ıυΰεİελδηΫθκΝ ddNTP, αεκζκυγκτηİθİμ απσΝ βζİεĲλκφσλβıβΝ ıİΝ ĲΫııİλİδμΝ
ΰλαηηΫμΝΰΫζβμΝΝπκζυαελυζαηδįέκυ,ΝİέθαδΝİφδεĲάΝβΝαθΪζυıβΝĲβμΝαζζβζκυξέαμέ  ǼθυΝβΝĲİξθδεάΝαυĲάΝ
İέξİΝĲβθΝέįδαΝαλξάΝηİΝĲδμΝυπσζκδπİμ(παλαΰπΰάΝσζπθΝĲπθΝπδγαθυθΝαζζβζκυξδυθΝεαδΝıάηαθıβΝĲκυΝ
ĲİζİυĲαέκυΝθκυεζİκĲδįέκυ),ΝβΝαελέίİδα,ΝβΝİυλπıĲέαΝεαδΝβΝİυεκζέαΝξλάıβμΝκįάΰβıαθΝĲβθΝηΫγκįκΝθαΝ
ΰέθİδΝ πδκΝ İυλτĲİλαΝ ξλβıδηκπκδκτηİθβΝ ıĲλαĲβΰδεάΝ αζζβζκτξδıβμέΝ ǲθαμΝ ıβηαθĲδεσμΝ αλδγησμΝ
ίİζĲδυıİπθΝ ıβηİδυγβεαθΝ ĲαΝ αεσζκυγαΝ ξλσθδαΝ İπέΝ ĲβμΝ Sanger αζζβζκτξδıβμέ ǾΝ ξλάıβΝ
λαįδκıάηαθıβμΝαθĲδεαĲαıĲΪγβεİΝαπσΝĲαΝφγκλδκξλυηαĲαΝεαδΝβΝαθέξθİυıβΝίİζĲδυγβεİΝξΪλβΝıĲβθΝ
ξλάıβΝβζİεĲλκφσλβıβμΝĲλδξκİδįυθέΝΟδΝįτκΝαυĲΫμΝπλκıγάεİμ,ΝıυθΫίαζαθΝıĲβθΝαθΪπĲυιβΝıĲαįδαεΪΝ
αυιαθσηİθβμΝ αυĲκηαĲκπκέβıβμΝ ηβξαθβηΪĲπθΝ αζζβζκτξδıβμΝ εαδΝ θκηκĲİζİδαεΪΝ ıĲβθΝ İηπκλδεάΝ
įδαγİıδησĲβĲαΝ ĲβμΝ πλυĲβμΝ ıκįİδΪμΝ ĲİĲκδπθΝ ηβξαθβηΪĲπθέΝ ΣαΝ ηβξαθάηαĲαΝ πλυĲβμΝ ΰİθδΪμΝ
ηπκλσυıαθΝ θαΝ παλΪικυθΝ αθαΰθυıİδμ(reads) πİλέπκυΝ 1kb ıİΝ ηάεκμέΝ ΓδαΝ ĲβθΝ αθΪζυıβΝ
ηİΰαζτĲİλπθΝ ĲηβηΪĲπθ,Ν κδΝ İλİυθβĲΫμΝ ξλβıδηκπκέβıαθΝ ĲβθΝ ĲİξθδεάΝ shotgun, σπκυΝ
υπİλεαζυπĲσηİθαΝ ĲηάηαĲαΝ DNA εζπθκπκδκτθĲαδΝ εαδΝ αζζβζκυξσθĲαδΝ ιİξπλδıĲΪΝ εαδΝ ΫπİδĲαΝ
İθυθκθĲαδΝ ıİΝ ηδαΝ ηαελδΪΝ ıυθİξάΝ αζυıέįα(contig) in silico. ǾΝ αθΪπĲυιβΝ ĲπθΝ įδαφσλπθΝ ĲİξθδευθΝ
PCR εαδΝ ĲκυΝαθαıυθįυαıηκτΝDNA, ίκάγβıαθΝĲβΝΰİθπηδεάΝİπαθΪıĲαıβΝπλκıφΫλκθĲαμΝĲαΝηΫıαΝ
ΰδαΝĲβθΝįβηδκυλΰέαΝυοβζυθΝıυΰεİθĲλυıİπθΝ«εαγαλκτ»ΝDNA. ǺİζĲδυıİδμΝυπάλιαθΝεαδΝįδαΝηΫıπΝ
ηβΝİηφαθυθΝİυγΫπμΝκįυθέΝΓδαΝπαλΪįİδΰηα,ΝĲκΝĲηάηαΝKlenow ĲβμΝDNA πκζυηİλΪıβμΝĲβμΝE.Coli, 

πκυΝπαλΪΰİĲαδΝεαĲσπδθΝπΫοβμΝπλπĲİαıυθΝĲκυΝαλξδεκτΝİθατηκυΝεαδΝıĲİλİέΝĲβθΝη’ΝπλκμΝγ’ΝįλΪıβΝ
İιπθκυεζİΪıβμ,Ν İέξİΝ αλξδεΪΝ ξλβıδηκπκδβγİέΝ ıĲβθΝ αζζβζκτξδıβΝ ζσΰπΝ ĲβμΝ δεαθσĲβĲΪμΝ ĲκυΝ θαΝ
πλκıγΫĲİδΝ ddNTPs απκįκĲδεΪέΝ Όηπμ,Ν ĲαΝ πİλδııσĲİλαΝ αζζβζκυξβηΫθαΝ ΰκθδįδυηαĲαΝ εαδΝ Ĳα 

İλΰαζΫδαΝ ΰİθİĲδεκτΝ ξİδλδıηκτ,Ν ΫįπıαθΝ ĲβΝ įυθαĲσĲβĲαΝ θαΝ įβηδκυλΰβγκτθΝ πκζυηİλΪıİμΝ ηİΝ
ηİΰαζτİλβΝ απσįκıβέΝ ΝİσĲİλαΝ ηβξαθάηαĲαΝ αζζβζκτξδıβμ,Ν İπΫĲλİοαθΝ ĲβθΝ αθΪζυıβΝ ξδζδΪįπθΝ
įİδΰηΪĲπθΝĲαυĲσξλκθα,ΝİπδĲαΰξτθκθĲαμΝĲκδκυĲκĲλσππμΝĲκΝHuman Genome Project. 

 

Ǽδεσθα 1ιμ Η ηΫγκįκμ αζζβζκτξδıβμ įδįİσιυ-θκυεζİκĲδįέπθ Ĳκυ Sanger. 
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ǹζζβζκτξδıβΝ įİτĲİλβμ-İπσηİθβμΝ ΰİθδΪμ(Second-gen or Next-gen): ΢υΰξλσθπμΝ ηİΝ ĲβθΝ αθΪπĲυιβΝ
ηİΰΪζβμΝεζέηαεαμΝĲβμΝįδįΫκιυ-αζζβζκτξδıβμ,ΝηδαΝΪζζβΝĲİξθδεάΝαθΫευοİ,ΝıβηαįκĲυθĲαμΝĲβθΝΫθαλιβΝ
ĲβμΝİπσηİθβμΝΰİθδΪμέΝǹυĲάΝβΝηΫγκįκμΝįδΫφİλİΝıĲκΝΰİΰκθσμΝσĲδΝįİθΝıυηπΫλαδθİΝĲβθΝγΫıβήıİδλΪΝĲπθΝ
θκυεζİκĲδįέπθΝ ηİΝ ĲβθΝ ξλάıβΝ λαįδκıβηαıηΫθπθΝ άΝ φγκλδκξλπηαĲδıηΫθπθΝ ddNTPs εαδΝ ĲβΝ ξλάıβΝ
βζİεĲλκφσλβıβμέΝ ǹθĲ’Ν αυĲκτ,Ν κδΝ ΫλİυθİμΝ ξλβıδηκπκέβıαθΝ ηδαΝ πλσıφαĲβΝ ηΫγκįκΝ
φπĲατΰİδαμ(luminescent) ΰδαΝ ĲβΝ ηΫĲλβıβΝ ıτθγİıβμΝ πυλκφπıφκλδεκτμΝ αυĲσΝ ıυηίαέθİδΝ ηİΝ ĲβθΝ
įλΪıβΝįτκΝİθατηπθ,ΝĲβμΝATP ıκυζφυλυζΪıβμΝπκυΝηİĲαĲλΫπİδΝĲκΝπυλκφπıφκλδεσΝıİΝATP εαδΝĲβμΝ
ΛκυıδφİλΪıβμΝπκυΝ ΫξİδΝπμΝυπσıĲλπηαΝ ĲκΝATP ΰδαΝ ĲβθΝπαλαΰπΰάΝφπĲσμέΝǾΝπαλαΰπΰάΝφπĲσμΝ
İέθαδΝ αθΪζκΰβΝ ĲβμΝ παλαΰπΰάμΝ πυλκφπıφκλδεκτέΝ ǾΝ πλκıΫΰΰδıβΝ αυĲάΝ ΰδαΝ θαΝ υπκζκΰέıİδΝ ĲβθΝ
αζβζκυξέα,Ν ηİĲλΪİδΝ ĲβθΝ παλαΰπΰάΝ πυλκφπıφκλδεκτΝ εαγυμΝ εΪγİΝ θκυεζİσĲέįδκΝ πλκıĲέγİĲαδΝ ıĲκΝ
ıτıĲβηαΝıĲκΝκπκέκΝĲκΝįİέΰηαΝDNA (template) İέθαδΝıĲİλİπηΫθκέΝǹιέαİδΝθαΝıβηİδπγİέΝππμΝπαλΪΝĲδμΝ
įδαφκλΫμΝ Ĳκυμ,Ν βΝ Sanger εαδΝ βΝ Pyrosequencing, İέθαδΝ SBS(sequencing by synthesis) ĲİξθδεΫμ, 
įβζαįάΝαζζβζκτξδıβμΝηΫıπΝıτθγİıβμΝαφκτΝεαδΝκδΝįτκΝαπαδĲσυθΝĲβθΝξλάıβΝDNA πκζυηİλΪıβμέ 

 

Ǽδεσθα 1κμ Η ίαıδεά αλξά ζİδĲκυλΰέαμ αζζβζκτξδıβμ πυλκφπıφκλδεκτ(Pyrosequencing).  

ǾΝPyrosequencing, βΝκπκέαΝİφαλησıĲβεİΝαπσΝĲκθΝπλπĲκπσλκΝP.Nyren εαδΝĲκυμΝıυθİλΰΪĲİμΝĲκυ,Ν
İέξİ ΫθαθΝαλδγησΝξαλαεĲβλδıĲδευθΝπκυΝγİπλάγβεαθΝİυİλΰİĲδεΪμΝηπκλİέΝθαΝπλαΰηαĲκπκδβγİέΝįέξπμΝ
ĲβθΝξλάıβΝİπİιİλΰαıηΫθπθΝθκυεζİκĲδįέπθΝηİΝαπζΪΝdNTPs εαδΝπαλαĲβλİέĲαδΝıİΝπλαΰηαĲδεσΝξλσθκΝ
įέξπμΝ ĲβθΝ αθΪΰεβΝ βζİεĲλκφκλάıİπθέΝ Ν ΜİĲΫπİδĲαΝ ίİζĲδυıİδμ,Ν πİλδζαηίΪθκυθΝ ĲβθΝ ξλάıβΝ
παλαηαΰθβĲδευθΝ beads ΰδαΝ ĲβθΝ πλσıįİıβΝ DNA εαδΝ ĲβθΝ İθαυηαĲδεάΝ απκįδΪĲαιβΝ ηβΝ
İθıπηαĲπηΫθπθΝdNTPs  ΰδαΝ ĲβθΝαπκφυΰάΝπζτıİπθΝπκυΝαπαδĲκτθΝηİΰΪζκΝξλκθδεσΝįδΪıĲβηαέΝǾΝ
ηİΰαζτĲİλβΝįυıεκζέαΝĲβμΝπλκıΫΰΰδıβμΝİέθαδΝβΝαπκıαφάθδıβΝπσıαΝέįδαΝθκυεζİκĲέįδαΝίλέıεκθĲαδΝıİΝ
ıİδλΪΝ ıĲβθΝ έįδαΝ πİλδκξάμΝ βΝ ΫθĲαıβΝ ĲκυΝ φπĲσμΝ πκυΝ İεπΫηπİĲαδΝ αθĲδıĲκδξİέΝ ıĲκΝ ηΫΰİγκμΝ ĲκυΝ
κηκπκζυηİλκτμ,Ν σηπμΝ παλΪΰİĲαδΝ γσλυίκμΝ εαĲσπδθΝ ζ-ηΝ έįδπθΝ θκυεζİκĲδįέπθέΝ ǾΝ ĲİξθδεάΝ
εαĲκξυλυγβεİΝαλΰσĲİλαΝıĲβθΝζηζΝSciences, ηδαΝİĲαδλİέαΝίδκĲİξθκζκΰέαμ,ΝβΝκπκέαΝηİΝĲβΝıİδλΪΝĲβμΝ
αΰκλΪıĲβεİΝ απσΝ ĲβθΝ Roche. ΣαΝ ηβξαθάηαĲαΝ ĲβμΝ ζηζ,Ν İπΫĲλİοαθΝ ĲβθΝ ηααδεάΝ εαδΝ παλΪζζβζβΝ
αζζβζκτξδıβ,Ν αυιΪθκθĲαμΝ ĲβθΝ πκıσĲβĲαΝ DNA πκυΝ ηπκλκτıİΝ θαΝ αζζβζκυξβγİέΝ ıİΝ ηέαΝ
πλκıπΪγİδα(run). ǺδίζδκγάεİμΝ DNA αλξδεΪΝ πλκıįΫθκθĲαδΝ ıİΝ beads ηΫıπΝ αζζβζκυξδυθ-

αθĲαπĲσλπθΝ εαδΝ ηİĲΪΝ υπσεİδθĲαδΝ ıİΝ water in oil emulsion PCR(emPCR),Ν ηİΝ ıĲσξκΝ ıİΝ εΪγİΝ
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įδαηΫλδıηαΝθαΝυπΪλξİδΝΫθαΝησλδκΝDNA ıİΝΫθαΝbead, ĲκΝκπκέκΝİθδıξτİĲαδΝıĲβΝįδεάΝĲκυΝıĲαΰσθαέΝΣαΝ
ıτηπζκεαΝ DNA-bead ιİπζΫθκθĲαδΝ ıİΝ πζαεέįδκΝ ηİΝ σΰεκΝ αθĲέįλαıβμΝ 1pl, πκυΝ ξπλΪİδΝ ησθκΝ ΫθαΝ
ıτηπζκεκΝ αθΪΝ įδαηΫλδıηαέΝ ǾΝ Pyrosequencing ζαηίΪθİδΝ ξυλαΝ εαγυμΝ πλκıĲέγİθĲαδΝ ΫθαυηαΝ εαδΝ
dNTPs, εαδΝ βΝ απİζİυγΫλπıβΝ πυλκφπıφκλδεκτΝ ηİĲλΪĲαδΝ ηΫıπΝ αδıγβĲάλαΝ εΪĲπΝ απσΝ ĲαΝ
πβΰαįΪεδαέ ǹυĲσΝĲκΝıτıĲβηα,ΝηπκλκτıİΝθαΝįυıİδΝαθαΰθυıİδμΝζίί-500 bp ΰδαΝεΪγİΝΫθαΝαπσΝĲαΝ
πβΰαįΪεδαέΝǾΝπαλΪζζβζβΝαυĲάΝαζζβζκτξδıβ,ΝατιβıİΝ ĲβθΝαπσįκıβΝįλαηαĲδεΪ,Ν İπδĲλΫπκθĲαμΝ ΰδαΝ
πλυĲβΝφκλΪΝĲβθΝπζάλβΝαζζβζκτξδıβΝΰδαΝπλυĲβΝφκλΪΝĲκυΝαθγλππέθκυΝΰκθδįδυηαĲκμέ,ΝĲκΝκπκέκΝİθΝ
πλκεİδηΫθπΝ ΪθβεİΝ ıĲκΝ J.Watson, πκζτΝπδκΝ ΰλάΰκλαΝ εαδΝ κδεκθκηδεΪΝ απσΝ σĲδΝ βΝπλκıπΪγİδαΝ ĲκυΝ
İπδξİδλβηαĲέαΝ C.Venter πυΝ ξλβıδηκπκέβıİΝ ĲβθΝ ηΫγκįκΝ Sanger. ǾΝ αλξάΝ ĲβμΝ πλαΰηαĲκπκέβıβμΝ
ĲİλΪıĲδπθΝαλδγηυθΝπαλΪζζβζβμΝαζζβζκτξδıβμ,ΝİφδεĲυθΝζσΰπΝπλκσįκυΝıĲβΝηδελκ-εαĲαıεİτβΝεαδΝ
ĲβθΝαπİδεσθδıβΝυοβζάμΝαθΪζυıβμ,ΝξαλαεĲάλδıİΝĲβθΝαζζβζκτξδıβΝįΫυĲİλβμΝΰİθδΪμέ 

ǹεκζκτγπμΝ ĲβμΝ İπδĲυξέαμΝ ĲβμΝ αζζβζκτξδıβμΝ πυλκφπıφκλδεκτ,Ν ΪζζİμΝ ĲİξθδεΫμΝ αθΫευοαθέΝ ǾΝ
ıβηαθĲδεσĲİλβΝİι’ΝαυĲυθΝάĲαθΝβΝηΫγκįκμΝSolexa, βΝκπσδαΝαΰκλΪıĲβεİΝαλΰσĲİλαΝαπσΝĲβθΝIllumina. 

ǹθĲέΝ ĲβμΝ ξλάıβμΝ bead-based emPCR, ĲαΝ ησλδαΝDNA πλκıįΫθκθĲαδΝ ıİΝ αθĲΪπĲκλİμ,Ν įδΫλξκθĲαδΝ
ηΫıπΝλκάμΝαπσΝıυηπζβλπηαĲδεΪΝ θκυεζİκĲέįδαέΝǹεκζκυγİέΝ ηδαΝPCR ıĲİλİάμΝφΪıβμΝπαλΪΰκθĲαδΝ
ΰİδĲκθδεΪΝ clusters εζυθπθΝ ΰδαΝ εΪγİΝ αλξδεσΝDNA. ǾΝ įδαįδεαıέαΝ κθκηΪıĲβεİΝ bridge-amplification, 

εαγυμΝĲαΝαθĲδΰλαφσηİθαΝDNA πλΫπİδΝθαΝ«ζυΰέıκυθ»ΝπλδθΝθαΝİέθαδΝıİΝγΫıβΝθαΝπκζυηİλδıĲκτθέΝǾΝ
αυĲάΝ εαγ’αυĲάΝ αζζβζκτξδıβΝ παλαηΫθİδΝ SBS, ηİΝ ĲβΝ ξλάıβΝ φγκλδασθĲπθΝ dNTPs εαĲβΰκλέαμΝ
reversible-terminator,ĲαΝκπκέαΝεαĲσπδθΝİθıπηΪĲπıάμΝĲκυμΝįİθΝηπκλκτθΝθαΝπλκıįİγκτθΝηİΝΪζζαΝ
θκυεζİκĲέįδα,Ν İφσıκθΝıĲβθΝıĲβθΝγΫıβΝγ’-OH υπΪλξİδΝ ĲκΝφυκλδσξλπηα,ΝκπσĲİΝπλΫπİδΝπλυĲαΝ θαΝ
αφαδλİγİέΝ εαδΝ ηİĲΪΝ θαΝ ıυθİξδıĲİέΝ κΝ πκζυηΫλδıησμέΣαΝ İδįδεΪΝ αυĲΪΝ dNTPs εαδΝ βΝ πκζυηİλΪıβΝ
εαĲİυγτθκθĲαδΝπλκμΝĲαΝηκθσεζπθαΝDNA ıĲαΝclusters αθΪΝετεζκυμέΝ΢İΝεΪγİΝετεζκ,ΝβΝĲαυĲσĲβĲαΝĲκυΝ
θκυεζİκĲδįέκυΝ πκυΝ İθıπηαĲυθİĲαδ,Ν υπκζκΰέαİĲαδΝ ηİΝ ĲβΝ įδΫΰİλıβΝ ĲκυΝ φγκλδκξλυηαĲκμ,Ν πλδθΝ ĲβθΝ
İθαυηδεάΝαπκηΪελυθıάΝĲκυΝεαδΝıυθΫξδıβμΝĲκυΝπκζυηİλδıηκτέ 

 

Ǽδεσθα 1λμ ǹλξά ζİδĲκυλΰέαμ Ĳİξθκζκΰέαμ Solexa. 
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ǹλεİĲΫμΝαεσηβΝİĲαδλİέİμΝαζζβζκτξδıβμ,ΝβΝεΪγİηέαΝηİΝĲβθΝįδεάΝĲβμΝηİγκįκζκΰέα,ΝİηφαθέıĲβεαθ(εαδΝ
İθέκĲİΝİιαφαθέıĲβεαθ)ΝıĲκΝπλκıεάθδκ,ΝİπβλΪακθĲαμΝĲβθΝαΰκλΪΝıİΝηİΰΪζκΝίαγησΝεαδΝπαλΫξκθĲαμΝ
ıĲκδξİέαΝıξİĲδεΪΝηİΝĲβθΝİφδεĲσĲβĲαΝάΝηβΝεΪπκδπθΝıυΰεİελδηΫθπθΝπİδλαηΪĲπθέΝ΢ĲαΝπλυĲαΝξλσθδαΝ
ĲβμΝ αζζβζκτξδıβμΝ įΫυĲİλβμΝ ΰİθδΪμΝ άĲαθΝ βΝ SOLiD(sequencing by oligonucleotide ligation and 

detection)Ν ĲβμΝİĲαδλİέαμΝApplied Biosystems, βΝκπκέαΝαλΰσĲİλαΝıυΰξπθİτγβεİΝηİΝĲβθΝ Invitrogen, 

įβηδκυλΰυθĲαμΝ ĲβθΝ Life Technologies. ΌππμΝ αθαφΫλİδΝ εαδΝ ĲκΝ σθκηΪΝ Ĳβμ,Ν βΝ αζζβζκτξδıβΝ įİθΝ
ıυηίαέθİδΝ ηΫıπΝ ıτθγİıβμΝ αζζΪΝ ηΫıπΝ ıτθįİıβμ(ligation),Ν ηİΝ ĲβΝ ξλάıβΝDNA ζδΰΪıβμ,Ν ξĲέακθĲαμΝ
πΪθπΝıĲδμΝαλξΫμΝπκυΝεαγδİλυγβεαθΝαπσΝĲβθΝopen-source polony ĲκυΝG.Church. ǼθυΝβΝSOLiD įİθΝ
ηπκλκτıİΝ θαΝ παλΪιİδΝ αθαΰθυıİδμΝ ĲκυΝ ηάεκυμΝ ĲβμΝ Solexa, παλΫηİδθİΝ αθĲαΰπθδıĲδεάΝ ζσΰπΝ
ξαηβζκτΝ εσıĲκυμΝ αθΪΝ ίΪıβέΝ ΜδαΝ ΪζζβΝ ĲİξθδεάΝ πκυΝ ξλβıδηκπκέβıİΝ SBL(sequencing by 

ligation),άĲαθΝβΝηΫγκįκμΝDNA Nanoballs ĲβμΝİĲαδλİέαμΝComplete Genomics,ΝσπκυΝκδΝαζζβζκυξέİμΝ
αθαεĲυθĲαδΝ ηΫıπΝ ıτθįİıβμΝ İεεδθβĲά(probe) σηπμΝ βΝ įβηδκυλΰέαΝ εζπθδευθΝ πζβγυıηυθΝ άĲαθΝ
πλπĲκπκλδαεάμΝ įİθΝ ξλβıδηκπκδκτθĲαδΝ beads άΝ bridge amplification, κδΝ İθδıξυηΫθİμΝ αζζβζκυξέİμΝ
ıξβηαĲέακυθΝ nanoballs,ευεζδεΫμΝ įκηΫμΝ ηİΝ ĲαΝ ĲηάηαĲαΝ DNA θαΝ įδαξπλέακθĲαδΝ ησθκΝ απσΝ ĲδμΝ
αζζβζκυξέİμΝαθĲαπĲσλπθέΝΟδΝįκηΫμΝαυĲΫμΝıĲİλİυθκθĲαδΝıİΝπζαεέįδκΝπλκμΝαζζβζκτξδıβέ 

 

Ǽδεσθα βίμ ΛİδĲκυλΰέα SOLiD. 
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ǼδεσθαΝβ1μΝǻδαφκλİĲδεΫμΝπλκıİΰΰέıİδμΝαζζβζκτξδıβμΝσıκθΝαφκλΪΝĲκΝεκηηΪĲδΝ ĲβμΝİθέıξυıβμέΝ΢Ĳκ 

ǹ,emulsion PCR ηİ ξλάıβ beads. ΢Ĳκ B,Ĳİξθκζκΰέα nanoballs εαδ ıĲκ C, bridge 

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

Future of Genomic Medicine) 

ǾΝĲİζİυĲαέαΝαιδκıβηΫδπĲβΝĲİξθδεάΝĲβμΝįΫυĲİλβμΝΰİθδΪμ,ΝįβηδκυλΰάγβεİΝαπσΝĲκθΝJ.Rothburg αφσĲκυΝ
ΫφυΰİΝ απσΝ ĲβθΝ ζηζ Sciences. ǾΝ ĲİξθδεάΝ Ion torrent, εαĲπξυλπηΫθβΝ ηİĲΫπİδĲαΝ απσΝ ĲβθΝ Life 

Technologies, İέθαδΝ βΝ πλυĲβΝ ĲİξθδεάΝ πκυΝ įİθΝ ξλβıδηκπκδİέΝ φγκλδıησΝ άΝ φπĲατΰİδα,Ν αθάεİδΝ
ıυθİπυμΝ ıĲβθΝ post-light İπκξάέΝ ΜİΝ ĲλσπκΝ παλσηκδκΝ ĲβμΝ αζζβζκτξδıβμΝ πυλκφπıφκλδεκτ,Ν ĲαΝ
beads πİλδΫξκυθΝ πζβγυıηκτμΝDNA ĲηβηΪĲπθΝ πλκİλξσηİθαΝ απσΝ emPCR, πλκıĲέγİθĲαδΝ ıİΝ ΫθαΝ
picowell πζαεέįδκ,Ν ΫθαΝ θκυεζİκĲέįδκΝ ĲβΝ φκλΪΝ αυιΪθİδΝ κΝ πκζυηİλδıησμΝ εαδΝ βΝ αζζβζκυξέαΝ
υπκζκΰέαİĲαδΝηİΝ ĲβθΝαπİζİυγΫλπıβΝπλπĲκθέπθ(H+ δσθĲπθ)Ν εαδΝ İπαεσζκυγβμΝαζζαΰάμΝ ĲκυΝpH. Ǿ 

Ĳİξθδεά Ϋΰδθİ İφδεĲά ηΫıπ ξλάıβμ Ĳβμ CMOS(complementary metal-oxide technology) πκυΝ
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ξλβıδηκπκδİέĲαδΝ ıĲβθΝ įβηδκυλΰέαΝ ηδελκİπİιİλΰαıĲυθέΝǼπδĲλΫπİδΝ ĲβθΝ ĲΪξδıĲβΝαζζβζκτξδıβ,Ν σηπμΝ
İηφαθέαİδΝĲκΝέįδκΝπλσίζβηαΝηİΝĲβθΝζηζΝσĲαθΝıυθαθĲΪΝκηκπκζυηİλάέ 

 

Ǽδεσθα ββμ Η ίαıδεά αλξά ζİδĲκυλΰέαμ Ĳβμ Ion torrent αζζβζκτξδıβμέ 

ǾΝ ıυξθΪΝ απκεαζκτηİθβΝ ΰİθπηδεάΝ İπαθΪıĲαıβ,Ν κįβΰκτηİθβΝ İθΝ πκζζκέμΝ απσΝ ĲδμΝ įλαηαĲδεΫμΝ
αζζαΰΫμΝ ıĲβΝ ĲİξθκζκΰέαΝ ĲβμΝ αζζβζκτξδıβμ,Ν ΪζζαιİΝ ĲκΝ εσıĲκμΝ εαδΝ ĲβθΝ İυεκζέαΝ αθΪζυıβμέΝ ΟδΝ
δεαθσĲβĲİμΝĲπθΝηβξαθβηΪĲπθΝαζζβζκτξδıβμΝαυιΪθκθĲαδΝηİΝηİΰαζτĲİλκΝίαγησΝαπσΝσĲδΝπλκίζΫπİδΝκΝ
θσηκμΝĲκυΝMoore ΰδαΝĲκυμΝİπİιİλΰαıĲΫμΝυπκζκΰδıĲυθμΝβΝπκζυπζκεσĲβĲαΝĲκυΝĲıδπ,ΝυπκζκΰδασηİθβΝ
πμΝ αλδγησμΝ ηδελκİπİιİλΰαıĲυθΝ αθΪΝ εσıĲκμΝ ηκθΪįκμ,Ν įδπζαıδΪαİĲαδΝ εΪγİΝ įτκΝ ξλσθδαΝ ΫθπΝ κδΝ
δεαθσĲβĲİμΝαζζβζκτξδıβμΝįδπζαıδΪακĲαθΝεΪγİΝηΝηάθİμΝηİĲαιτΝβίίζ-βί1ίέΝΟδΝįέαφκλİμΝĲİξθκζκΰέİμΝ
įδαφΫλκυθΝ ıĲβΝ ξβηδεάΝ ĲκυμΝ πλκıΫΰΰδıβ,Ν ıĲβθΝ δεαθσĲβĲαΝ εαδΝ ĲβθΝ İιİδįέεİυıβ,Ν παλΫξκθĲαμΝ ηδαΝ
δıξυλάΝ İλΰαζİδκγάεβΝ ıĲκυμΝ İλİυθβĲΫμΝ ΰδαΝ ĲκΝ ıξİįδαıησΝ πİδλαηΪĲπθέ ǺΪıİδΝ ıĲαĲδıĲδευθ,Ν βΝ
ĲİξθκζκΰέαΝSolexa Illumina İέθαδΝβΝπδκΝπİĲυξβηΫθβ,ΝıĲαΝσλδαΝĲκυΝηκθκππζέκυΝεαδΝĲβμΝαπκįέįİĲαδΝĲκΝ
ηİΰαζτĲİλκΝηİλέįδκΝİπδĲυξέαμΝĲπθΝĲİξθδευθΝįİτĲİλβμΝΰİθδΪμέ(Buermans et al, 2014) (Grada, 2013) 

(Metzker, 2010) 

΢τΰελδıβΝıυıĲβηΪĲπθμΝΟδΝĲİξθδεΫμΝαζζβζκτξδıβμΝįΫυĲİλβμΝΰİθδΪμ,ΝπλκıφΫλκυθΝπδκΝκδεκθκηδεάΝεαδΝ
αελδίΫıĲİλβΝ πλκıΫΰΰδıβ,Ν ıυΰελδĲδεΪΝ ηİΝ ĲβθΝ Sanger αζζβζκτξδıβέΝ ΜδελΪΝ ΰκθδįδυηαĲαΝ ηπκλκτθΝ
πζΫκθΝ θαΝ αζζβζκυξβγκτθΝ ıİΝ ηέαΝ ηΫλαέΝ ǾΝ υοβζάμΝ απσįκıβμΝ αζζβζκτξδıβΝ ĲκυΝ αθγλππέθκυΝ
ΰκθδįδυηαĲκμ, κįβΰΫδΝ ıĲβθΝ αθαεΪζυοβΝ ĲπθΝ ΰκθδįέπθΝ εαδΝ ĲπθΝ λυγηδıĲδευθΝ πİλδκξυθΝ πκυΝ
İηπζΫεκθĲαδΝ ıĲδμΝ İεΪıĲκĲİΝ αıγΫθİδİμέΝ ǾΝ RNA Seq πλκıφΫλİδΝ πζβλκφκλέİμΝ ıİΝ σζκΝ ĲκΝ
ĲλαθıελέπĲκηαΝİθσμΝįİέΰηαĲκμΝıİΝηέαΝησθκΝαθΪζυıβ,ΝπλκıφΫλκθĲαμΝηδαΝδıξυλάΝİθαζζαεĲδεάΝıĲβΝ
ξλάıβΝηδελκıυıĲκδξδυθΝΰδαΝĲβΝηİζΫĲβ ΫεφλαıβμΝΰκθδįέπθέΝΣαΝıυıĲάηαĲαΝįİτĲİλβμΝΰİθδΪμΝπαλΪΝĲκΝ
ΰİΰκθσμΝσĲδΝİέθαδΝπδκΝκδεκθκηδεΪΝαπσΝĲαΝıυıĲάηαĲαΝπλυĲβμΝΰİθδΪμ,ΝπαλαηΫθκυθΝİιαδλİĲδεΪΝαελδίΪΝ
ΰδαΝ ĲαΝ πİλδııσĲİλαΝ İλΰαıĲάλδαέΝ ΟδΝ πζαĲφσληİμΝ NGS ηπκλİέΝ θαΝ ıĲκδξέακυθΝ πİλδııσĲİλαΝ απσΝ
10ίέίίί€ΝεαδΝĲκΝεσıĲκμΝεΪγİΝαθĲέįλαıβμΝθαΝυπİλίαέθİδΝĲαΝ1ίίί€έΝ ΝΠİλδκξΫμΝκηκπκζυηİλυθΝįİθΝ
αζζβζκυξσθĲαδΝıİΝκλδıηΫθİμΝπζαĲφσληİμΝıπıĲΪΝεαδΝκδΝηδελΫμΝαθαΰθυıİδμΝηπκλİέΝθαΝκįβΰάıκυθΝ
ıİΝζΪγβέΝǾΝαθΪζυıβΝįİįκηΫθπθΝαπαδĲΫδΝξλσθκΝεαδΝİιİδįδεİυηΫθβΝΰθυıβΝίδκπζβλκφκλδεάμΝΰδαΝĲβΝ
ζάοβΝαελδίκτμΝπζβλκφκλέαμέ(Kircher, 2010) 

 



Τεχνοʄογία ʃαι Διάγνωση 

 

 

55 

ǹζζβζκτξδıβΝĲλέĲβμΝΰİθδΪμ(Third-gen): ΤπΪλξİδΝηδαΝαΫθαβΝıυαάĲβıβΝıξİĲδεΪΝηİΝĲαΝξαλαεĲβλδıĲδεΪΝ
πκυΝ įδαξπλέακυθΝ ĲδμΝ ΰİθδΫμΝ ĲβμΝ ĲİξθκζκΰέαμΝ αζζβζκτξδıβμ,Ν İδįδεσĲİλαΝ įİΝ ΰδαΝ ĲβθΝ ηİĲΪίαıβΝ απσΝ
ıυıĲάηαĲαΝįİτĲİλβμΝıİΝαυĲΪΝĲβμΝĲλέĲβμέΝΠκζζκέΝıυηφπθκτθΝΝππμΝβΝαζζβζσυξδıβΝİθσμΝηκθαįδεκτΝ
ηκλέκυ(SMS-single molecule sequencing), βΝ αζζβζκτξδıβΝ ıİΝ πλαΰηαĲδεσΝ ξλσθκ(real time) εαδΝ
απζΫμΝαπκεζέıİδμΝαπσΝ ĲαΝηβξαθάηαĲαΝ ĲβμΝπλκβΰκτηİθβμΝ Ĳİξθκζκΰέαμ,Ν γαΝπλΫπİδΝ θαΝαπκĲİζκτθ 

ξαλαεĲβλδıĲδεΪΝĲβμΝĲλέĲβμΝΰİθδΪμέΝ΢ĲκΝπαλσθ,ΝγİπλκτθĲαδΝĲİξθκζκΰέİμΝĲλέĲβμΝΰİθδΪμΝσıİμΝηπκλκτθΝ
θαΝαζζβζκυξέıκυθΝηİηκθπηΫθαΝησλδαΝįέξπμΝĲβθΝαθΪΰεβΝİθέıξυıβμΝηΫıπΝPCR. 

ǾΝπλυĲβΝSMS Ĳİξθκζκΰέα,ΝαθαπĲτξγβεİΝİλΰαıĲβλδαεΪΝαπσΝĲκθΝS.Quake,ΝΫΰδθİΝįδαγΫıδηβΝαπσΝĲβθ 

Helicos Biosciences, εαδΝζİδĲκτλΰβıİΝπαλσηκδαΝĲβμΝIllumina, įέξπμΝίΫίαδαΝĲβθΝbridge amplification. 

ΣαΝįİέΰηαĲαΝDNA ıĲİλİυθκθĲαδΝıİΝ İπέπİįβΝ İπδφΪθİδαΝ εαδΝıĲβΝıυθΫξİδαΝ εαĲαζζάζπμΝφγκλέακθĲαΝ
reversible terminators dNTPs,απκεαζκτηİθαΝvirtual(İδεκθδεΪ),ΝπλκıĲέγİθĲαδΝηδαΝίΪıβΝεΪγİΝφκλΪ,Ν
εαĲαΰλΪφİĲαδΝκΝφγκλδıησμ,ΝαπκεσπĲκθĲαδΝεαδΝαεκζδκυγİέΝĲκΝİπσηİθκΝdNTP εέκέεέΝǼθυΝβΝηΫγκįκμΝ
İέθαδΝαλΰά,ΝαελδίάΝεαδΝπαλΪΰİδΝηδελΫμΝαθαΰθυıİδμ,ΝάĲαθΝβΝπλυĲβΝπκυΝİπΫĲλİοİΝĲβθΝαζζβζκτξδıβΝ
DNA ηβΝ İθδıξυηΫθκυ,Ν απκφİτΰκθĲαμΝ ΫĲıδΝ ĲδμΝ παγκΰΫθİδİμΝ ĲβμΝ PCR. ǾΝ İĲαδλİέαΝ Helicos 

ξλİπεσπβıİΝĲκΝβί1βΝεαδΝΪζζİμΝİĲαδλİέİμΝάλγαθΝıĲκΝπλκıεάθδκΝĲβμΝĲİξθκζκΰέαμΝĲλέĲβμΝΰİθδΪμέ 

 

Ǽδεσθα βγμ Ο Ĳλσπκμ ζİδĲκυλΰέαμ Ĳβμ Ĳİξθκζκΰέαμ Helicos. 

ΣβθΝıĲδΰηβΝπκυΝΰλΪφκθĲαδΝαυĲΫμΝκδΝ ζΫιİδμ,Ν βΝ İυλτĲİλαΝξλβıδηκπκδκτηİθβΝ ĲİξθκζκΰέαΝ ĲβμΝ ΰİθδΪμΝ
αυĲάμ,Ν İέθαδΝ βΝ SMRT(single molecule real time)Ν ĲβμΝ Pacific Biosciences. ΚαĲΪΝ ĲβΝ įδΪλεİδαΝ ĲβμΝ
ηİγσįκυ,ΝκΝπκζυηİλδıησμΝĲκυΝDNA πλκετπĲİδΝıİΝıυıĲκδξέİμΝεαĲαıεİυαıηΫθπθΝθαθκįκηυθΝπκυΝ
κθκηΪακθĲαδΝZMW(zero mode waveguides),ΝκδΝκπκέİμΝİπέΝĲβμΝκυıέαμΝİέθαδΝηδελκıεκπδεΫμΝκπΫμΝıİΝ
ΫθαΝηİĲαζζδεσΝφδζηΝπκυΝεαζτπĲİδΝĲδμΝıυıĲκδξέİμέΝΟδΝZMWs İεηİĲαζζİτκθĲαδΝĲδμΝδįδσĲβĲİμΝĲκυΝφπĲσμΝ
σĲαθΝ αυĲσΝ įδΫλξİĲαδΝ ıİΝ įδαηΫĲλκυμΝ ηδελσĲİλİμΝ απσΝ ĲκΝ ηάεκμΝ ετηαĲσμΝ ĲκυΝ (ζ),Ν ηİΝ ıυθΫπİδαΝ ĲκθΝ
φπĲδıησΝησθκΝĲπθΝπΪĲπθΝĲπθΝπβΰαįδυθέΝǹυĲσΝİπδĲλΫπİδΝ ĲβθΝκπĲδεκπκέβıβΝĲκυΝφγκλδıηκτΝİθσμΝ
ηİηκθπηΫθκυΝηκλέκυΝıĲκΝίΪγκμΝ İθσμΝZMW, ζσΰπΝ ĲβμΝπκζτΝıυΰεİελδηΫθβμΝ αυθβμΝπκυΝβΝαεĲέθαΝ
ζΫδαİλΝπλκεαζİέΝįδΫΰİλıβΝĲπθΝφγκλδκξλπηΪĲπθέΝǾΝDNA πκζυηİλΪıβΝίλέıεİĲαδΝıĲİλİπηΫθβΝıĲκΝ
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ίΪγκμΝ ĲκυΝ įδαηİλέıηαĲκμέΝ ΟĲαθΝ πλκıĲέγİĲαδΝ βΝDNA ίδίζδκγάεβΝ İθįδαφΫλκθĲκμΝ εαδΝ ĲαΝ dNTPs, βΝ
İπδηάευθıβΝ ĲβμΝ αζυıέįαμΝ εαĲΪΝ ΫθαΝ ησθκΝ θκυεζİκĲέįδκΝ ĲβΝ φκλΪ,Ν ηπκλİέΝ θαΝ παλαĲβλβγİέΝ ıİΝ
πλαΰηαĲδεσΝξλσθκΝηΫıπΝĲβμΝπλσıįİıβμΝφγκλδασθĲπθΝθκυεζİκĲδįέπθέΝΚαĲσπδθΝĲαΝφγκλδκξλυηαĲαΝ
απκεσπĲκθĲαδ,ΝπλκεαζσθĲαμΝ ζάιβΝ ĲκυΝıάηαĲκμΝ ΰδαΝ ĲβΝγΫıβΝαυĲάέΝ ΝǾΝįδαįδεαıέαΝαυĲάΝηπκλİέΝ θαΝ
αζζβζκυξέıİδΝ ıİΝ πκζτΝ ηδελσΝ ξλκθδεσΝ įδΪıĲβηαέΝ ΢υΰελδĲδεΪΝ πζİκθİεĲάηαĲαΝ ĲβμΝ Ĳİξθκζκΰέαμ 

απκĲİζκτθΝ βΝ παλαεκζσυγβıβΝ ĲβμΝ εδθβĲδεάμΝ ıİΝ πλαΰηαĲδεσΝ ξλσθκΝ εαĲΪΝ ĲβθΝ πλκıγάεβΝ
θκυεζİκĲδįέπθΝ απσΝ ĲβθΝ πκζυηİλΪıβ,Ν İθĲκπέακθĲαμΝ ĲυξσθĲαΝ ıφΪζηαĲαΝ εαδΝ βΝ δεαθσĲβĲαΝ
αθαΰθυıİπθΝπκζτΝηİΰΪζκυΝηάεκυμ,ΝπİλέπκυΝ1ίΝkb. 

 

Ǽδεσθα β4μ Η Ĳİξθδεά SMRT. 

ǴıπμΝ βΝ πδκΝ υπκıξσηİθβΝ πİλδκξάΝ ΫλİυθαμΝ ĲβμΝ ĲλέĲβμΝ ΰİθδΪμ,Ν İέθαδΝ βΝ αζζβζκτξδıβΝ
θαθκπσλκυ(nanopore sequencing) πκυΝ απκĲİζİέΝ παλαεζΪįδΝ İθσμΝ ηİΰαζτĲİλκυΝ πİįέκυΝ πκυΝ
πİλδζαηίΪθİδΝ ĲβθΝ ξλάıβΝ θαθκπσλπθΝ ΰδαΝ ĲβθΝ αθέξθİυıβΝ εαδΝ ĲβθΝ πκıκĲδεκπκέβıβΝ εΪγİΝ ζκΰάμΝ
ίδκζκΰδεκτΝεαδΝξβηδεκτΝηκλέκυέΝǾΝπλκκπĲδεάΝĲβμΝαζζβζκτξδıβμΝθαθκπσλκυΝαθαφΫλγβεİΝΰδαΝπλυĲβΝ
φκλΪΝ πλδθΝ αεσηβΝ ĲβθΝ ΫθαλιβΝ ĲβμΝ ĲİξθκζκΰέαμΝ įİτĲİλβμΝ ΰİθδΪμ,Ν σĲαθΝ İλİυθβĲΫμΝ απΫįİδιαθΝ σĲδΝ
απΫįİδιαθΝ σĲδΝ ηκθσεζπθαΝ ĲηάηαĲαΝ RNA άΝ DNA, ηπκλκτıαθΝ θαΝ κįβΰβγκτθΝ ηΫıπΝ ĲβμΝ
įδπζκıĲκδίΪįαμΝ ζδπδįέπθΝ ηİΝ ĲβθΝ ίκάγİδαΝ δκθĲδευθΝ įδατζπθΝ α-αδηκζυıέθβμΝ εαδΝ ĲβΝ ξλάıβΝ
βζİεĲλκφσλβıβμέΝǾΝįδΫζİυıβ ηΫıπΝĲκυΝįδΪυζκυ,ΝηπζκεΪλİδΝĲβΝλκάΝδσθĲπθ,ΝηİδυθκθĲαμΝĲκΝφκλĲέκΝ
ΰδαΝΫθαΝıυΰεİελδηΫθκΝξλκθδεσΝįδΪıĲβηα,ĲκΝκπκέκΝİέθαδΝαθαζκΰδεσΝ ĲκυΝθκυεζİδεκτΝκιΫκμέΝΤπΪλξİδΝ
ίΫίαδαΝ εαδΝ κδΝ πδγαθσĲβĲαΝ įβηδκυλΰέαμΝ ηβΝ ίδκζκΰδευθΝ θαθκπσλπθΝ ηİΝ ıĲσξκΝ ĲβθΝ αζζβζσυξδıβΝ
įέεζπθπθΝĲηβηΪĲπθΝDNA. ǾΝİĲαδλİέαΝONT(Oxford Nanopore Technologies),ΝσθĲαμΝβΝπλυĲβΝπκυΝ
įβηδκτλΰβıİΝαζζβζκυξβĲΫμΝθαθκπσλπθ,ΝπλκεΪζİıİΝİθγκυıδαıησΝηİΝĲαΝηβξαθάηαĲαΝGridION εαδΝ
MinION, İεΝĲπθΝκπκέπθΝβΝįİτĲİλβΝİέθαδΝηδαΝηδελά,ΝηİΰΫγκυμΝεδθβĲκτΝĲβζİφυθκυΝUSB ıυıεİυά,ΝβΝ
κπκέαΝįσγβεİΝıİΝĲİζδεκτμΝξλάıĲİμΝΰδαΝįκεδηάΝπλυδηβμΝπλσıίαıβμ(early access)ΝĲκΝβί1ζέ ΠαλΪΝ
ĲκΝΰİΰκθσμΝσĲδΝπκδκĲδεΪΝĲαΝαπκĲİζΫıηαĲαΝįİθΝİέθαδΝδεαθκπκδβĲδεΪΝαεσηβ,ΝκδΝπλκıįκεέİμΝηİζζκθĲδεΪΝ
İέθαδΝ πκζτΝ ηİΰΪζİμΝ ,Ν ΰδαΝ ĲβθΝ αθΪπĲυιβΝ ĲΫĲκδπθΝ ηβξαθβηΪĲπθΝ πκυΝ ηπκλκτθΝ θαΝ παλΪικυθΝ
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İιαδλİĲδεΪΝ ηαελδΫμΝ αθαΰθυıİδμΝ įέξπμΝ εαηέαΝ İθέıξυıβ,Ν ηİΝ υοβζσĲαĲβΝ ĲαξτĲβĲαΝ εαδΝ ıβηαθĲδεΪΝ
ηδελσĲλκΝ εσıĲκμέΝ ǳįβΝ κδΝ ıυıεİυΫμΝ MinION ξλβıδηκπκδκτθĲαδΝ ΰδαΝ ĲβθΝ įβηδκυλΰέαΝ αζζβζκυξδυθΝ
αθαφκλΪμΝ ίαεĲβλδαεκτΝ ΰκθδįδυηαĲκμΝ εαδΝ ıĲκξİυηΫθπθΝ αηπζδεκθέπθ,Ν σππμΝ İπέıβμΝ εαδΝ πμΝ
υπκίσβγβıβΝ ıĲβθΝ ĲİξθκζκΰέαΝSolexa, ıυθįυΪακθĲαμΝ ΫĲıδΝ ĲδμΝ İιαδλİĲδεΪΝ ηαελδΫμΝ αθαΰθυıİδμΝ ĲβμΝ
ĲİξθκζκΰέαμΝθαθκπσλπθΝηİΝĲβθΝαελέίİδαΝεαδΝĲκΝίΪγκμΝαθΪζυıβμΝĲβμΝĲİξθκζκΰέαμΝįΫυĲİλβμΝΰİθδΪμέΝ
ΟδΝ ıυıεİυΫμΝ αυĲΫμΝ ηπκλκτθΝ θαΝ ξλβıδηκπκδβγκτθΝ εαδΝ ıĲκΝ πİįέκ,Ν σππμΝ απΫįİδιαθΝ κδΝ
J.Quick/N.Loman πλσıφαĲα,Ν αζζβζκυξυθĲαμΝ ĲκΝ ΰκθδįέπηαΝ ĲκυΝ δκτΝ ǼηπσζαΝ ıĲβΝ ΓκυδθΫα,Ν įτκΝ
ηΫλİμΝεαĲσπδθΝĲβμΝıυζζκΰάμΝĲπθΝįİδΰηΪĲπθέΝΛαηίΪθκθĲαμΝυπ’σοδθΝĲαΝπαλαπΪθπ,ΝκδΝαζζβζκυξέİμΝ
θαθκπσλπθΝγαΝηπκλσυıαθΝįυθβĲδεΪΝθαΝφΫλκυθΝİπαθΪıĲαıβΝσξδΝησθκ ıĲβθΝπκıσĲβĲαΝεαδΝπκδσĲβĲαΝ
πζβλκφκλδυθΝπκυΝıυζζΫΰκθĲαδ,ΝαζζΪΝεαδΝαπσΝπκδσθ,ΝπκυΝεαδΝπσĲİΝηπκλκτθΝθαΝıυζζİξγκτθέ 

 

Ǽδεσθα βημ Ǻαıδεά αλξά Ĳİξθκζκΰέαμ θαθκπσλπθ αζζβζκτξδıβμέ 

ΚαĲβΰκλέİμΝ αζζβζκτξδıβμ: ǾΝ αζζβζκτξδıβΝ κζσεζβλκυΝ ĲκυΝ ΰκθδįδυηαĲκμ(WGS whole genome 

sequencing) παλΪΝ ĲκΝ πκζτΝ υοβζσΝ εσıĲκμ,Ν ΫξİδΝ πμΝ πζİκθΫεĲβηαΝ ĲβθΝ πζάλβΝ αθΪζυıβΝ πκυΝ
πİλδζαηίΪθİδΝĲβθΝαθαΰθυλδıβΝηİĲαζζΪιİπθΝεαδΝıİΝλυγηδıĲδεΫμΝπİλδκξΫμΝεαδΝπλσıίαıβΝıİΝσζκΝĲκΝ
ΫυλκμΝ ΰİθİθİĲδευθΝ įİδεĲυθέΝ ǾΝ αζζβζκτξδıβΝ ĲκυΝ İιυηαĲκμ(WES whole exome sequencing) 

πλκıφΫλİδΝ ĲβθΝ υοβζάΝ εΪζυοβΝ ĲπθΝ İπδζİΰηΫθπθΝ πİλδκξυθΝ εαδΝ ηδελσĲİλκΝ εσıĲκμ,Ν σηπμΝ įİθΝ
πİλδΫξİδΝ πζβλκφκλέİμΝ ΰδαΝ ηİĲαζζΪιİδμΝ λυγηδıĲδευθΝ πİλδκξυθ,Ν ίλέıεİδΝ ησθκΝ ıυΰεİελδηΫθκυμΝ
ΰİθİĲδεκτμΝ įİέεĲİμΝ εαδΝ απαέĲİδΝ İηπζκυĲδıησΝ İθέκĲİέΝ ǾΝ αζζβζκτξδıβΝRNA(RNA seq) İπδĲλΫπİδ ĲβθΝ
αθΪζυıβΝįδαφκλυθΝΫεφλαıβμ,ΝΝĲβΝηİέπıβΝπκζυπζκεσĲβĲαμΝηİΰΪζπθΝΰκθδįδπηΪĲπθΝįέξπμΝπλ΄ĲİλβΝ
ΰθυıβΝĲπθΝΰκθδįέπθ,ΝσηπμΝηİĲαζζΪιİδμΝıİΝλυγηδıĲδεΫμΝπİλδκξΫμΝάΝΰκθέįδαΝπκυΝįİθΝİεφλΪακθĲαδ,Ν
įİθΝαθδξθİτκθĲαδΝεαδΝκδΝΰİθİĲδεκέΝįΫδεĲİμΝİέθαδΝκλαĲκέΝησθκΝİΪθΝİεφλΪακθĲαδέ 
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10. NIPT (NON INVASIVE PRENATAL TESTING) 

ΟΝΰİθİĲδεσμΝΫζİΰξκμΝĲκυΝİηίλτκυΝεαδΝβΝįδΪΰθπıβΝαθİυπζκİδįέαμΝηΫξλδΝπλσıφαĲαΝαπαδĲκτıİΝĲβθΝ
ξλάıβΝ İπİηίαĲδευθΝ įδαįδεαıδυθΝ įİδΰηαĲκζβοέαμ,Ν πκυΝ İΰευηκθκτθΝ ΫθαΝ ηδελσΝ αζζΪΝ ıβηαθĲδεσΝ
πκıκıĲσΝ απκίκζυθέΝ ΣκΝ ΫĲκμΝ 1λλιΝ αθαεαζτφγβεİΝ ΰδαΝ πλυĲβΝ φκλΪΝ βΝ τπαλιβΝ cffDNA(cell free 

fetus, İζΫυγİλκΝ İηίλυδεσ)Ν ıĲβΝ ευεζκφκλέαΝ ĲβμΝ ηβĲΫλαμέΝ ǾΝ πλκΫζİυıβΝ ĲκυΝ İθĲκπέαİĲαδΝ ıĲκθΝ
πζαεκτθĲαΝ εαδΝ ηπκλİέΝ θαΝ αθδξθİυγİέΝ απσΝ ĲκΝπλυĲκΝ ĲλέηβθκΝπİλέπκυΝ εαδΝ ηİĲΪέΝ ΣκΝηβĲλδεσΝ αέηαΝ
İέθαδΝΫĲıδ,ΝηδαΝαιδσπδıĲβΝπβΰάΝζάοβμΝįΫδΰηαĲκμΝΰδαΝπλκΰİθİĲδεσΝΫζİΰξκέΝΌηπμΝĲκΝcffDNA ίλέıεİĲαδΝ
ıİΝ ıυθτπαλιβΝ ηİΝ ηδαΝ ηİΰαζτĲİλβΝ πκıσĲβĲαΝ cfmDNA(cell free maternal) εαδΝ κδΝ ıτΰξλκθİμ-ĲσĲİΝ
ηİγκįκζκΰέİμΝ įİθΝ İπΫĲλİπαθ in vitro ĲκθΝ πζάλβΝ įδαξπλδıησΝ ηİĲαιτΝ ĲκυμέΝ ΛαηίΪθκθĲαμΝ αυĲΪΝ
υπσοδθ,Ν κδΝ πλυĲİμΝ İφαληκΰΫμΝ İπδεİθĲλυγβεαθΝ ıĲβθΝ αθέξθİυıβΝ άΝ ηβ,Ν İηίλυδευθΝ αζζβζκυξδυθΝ
παĲλδεάμΝπλκΫζİυıβμΝπκυΝįİθΝυπΪλξκυθΝΝıĲβΝηβĲΫλα,ΝσππμΝαζζβζκυξέİμΝĲκυΝY ξλπηκıυηαĲκμΝ
ıĲδμΝİΰευηκıτθİμΝαλıİθδεκτΝİηίλτκυΝάΝRhesusD(RhD)  αζζβζκυξέİμΝıİΝΰυθαέεİμΝπκυΝİέθαδΝRhD-

αλθβĲδεΫμέΝΠδκΝπλσıφαĲα,ΝβΝξλάıβΝDNA αζζβζκτξδıβμΝİπΫĲλİοİΝĲβθΝπκζτΝαελδίάΝπκıκĲδεκπκέβıβΝ
ĲπθΝ DNA γλαυıηΪĲπθΝ εαδΝ ıυθİπυμΝ ĲβθΝ αθέξθİυıβΝ πİλέııİδαμΝ υζδεκτΝ ζσΰπΝ ĲλδıπηδυθέΝ ǾΝ
αθέξθİυıβΝπζΫκθΝĲπθΝĲλδıπηδυθΝıĲκΝηβĲλδεσΝαέηαΝΰέθİĲαδΝηİΝıυθİπάΝεαδΝαελδίάΝĲλσπκέ 

ǾΝİτλİıβΝĲκυΝĲτπκυΝRhD ηΫıπΝcffDNA απσΝĲκΝηβĲλδεσΝαέηα,ΝξλβıδηκπκδİέĲαδΝηİĲΪΝĲκΝβίίίΝΰδαΝĲβθΝ
εαγκįάΰβıβήΫζİΰξκΝ ıĲδμΝ İΰευηκıτθİμΝ RhD-αλθβĲδευθΝ ΰυθαδευθΝ πκυΝ ευκφκλκτθΝ RhD-γİĲδεσΝ
Ϋηίλυκ,Ν ηδαμΝ εαĲΪıĲαıβμΝ πκυΝ πλκεαζİέΝ αδηκζυĲδεάΝ αıγΫθİδαΝ İηίλτκυΝ εαδΝ θİκΰθκτ(HDFN: 

haemolytic disease of fetus or newborn). ΢İΝ κλδıηΫθİμΝ ξυλİμ,Ν σππμΝ ĲκΝ ǾθπηΫθκΝ Ǻαıέζİδκ,Ν βΝ
ξλάıβΝ cffDNA ΫξİδΝ αθĲδεαĲαıĲάıİδΝ ĲβθΝ αηθδκεΫθĲβıβ,Ν σıκθΝ αφκλΪΝ πΪθĲαΝ ĲβθΝ İτλİıβΝ κηΪįαμΝ
αέηαĲκμΝεαδΝĲκυΝRhD. ǹυĲσΝİέθαδΝİιαδλİĲδεΪΝıβηαθĲδεσ,ΝΰδαĲέΝİΪθΝĲκΝΫηίλυκΝİέθαδΝRhD-γİĲδεσΝĲİζδεΪ,Ν
βΝįδΪĲλβıβΝγαΝφΫλİδΝĲαΝαθĲδıυηαĲαΝĲβμΝηβĲΫλαμΝıİΝΪηİıβΝİπαφάΝηİΝĲκΝΫηίλυκ,ΝηİĲαĲλΫπκθĲαμΝηδαΝ
άπδαΝ εαĲΪıĲαıβΝıİΝπκζτΝ ıκίαλάέΝǾΝ ΫυλİıβΝ εαδΝ ΪζζπθΝ κηΪįπθΝ αέηαĲκμΝ σππμΝKell, C, c εαδΝ ǼΝ
ΫξκυθΝαθαφİλγİέέΝǼπέıβμ,ΝİΪθΝĲκΝΫηίλυκΝİέθαδΝαλıİθδεσ,ΝβΝξλάıβΝcffDNA ĲκυΝαέηαĲκμΝĲβμΝηβĲΫλαμ,Ν
ίκβγΪİδΝ ıĲβθΝ αθαΰθυλδıβΝ αζζβζκυξδυθΝ ĲκυΝ Y ξλπηκıυηαĲκμΝ σππμΝDYS14 εαδΝ SRY. ΠκζζΫμΝ
ΫλİυθİμΝ ΫξκυθΝ įΫδιİδΝ ĲβθΝ υοβζάΝ αελέίİδαΝ ĲβμΝ ηİγσįκυΝ cffDNA ıĲβθΝ απκıαφάθδıβΝ φτζκυ,Ν
ıυθİπδεκυλκτηİθβΝαπσΝ ĲβθΝ İθέıξυıβΝ ĲβμΝ real-time PCR. ΢İΝαλεİĲΫμΝξυλİμ,Ν ξλβıδηκπκδİέĲαδΝ ΰδαΝ
ĲβθΝİτλİıβΝĲκυΝφτζκυΝıİΝΰυθαέεİμΝĲπθΝκπκέπθΝĲκΝΫηίλυκΝįδαĲλΫξİδΝεέθįυθκΝX-linked įδαĲαλαξάμ,Ν
σπκυΝ βΝ ΫΰεαδλβΝ αθαΰθυλδıβΝ αλıİθδεκτΝ İηίλτκυ,Ν κįβΰİέΝ αθαΰεαέαΝ ıĲβΝ ξλάıβΝ İπİηίαĲδευθΝ
įδαΰθπıĲδευθΝ İιİĲΪıİπθΝ ΰδαΝ θαΝ ίλİγİέΝ İΪθΝ ĲκΝ ξλπησıπηαΝηİΝ ĲβΝ įδαĲαλαξάΝ ΫξİδΝ εζβλκθκηβγİέέΝ
ǼΪθΝ ĲκΝ ΫηίλυκΝ İέθαδΝ γβτεκ,Ν įİθΝ απαδĲΫδĲαδΝ πİλαδĲΫλπΝ İπİηίαĲδεσμΝ ΫζİΰξκμέΝ ΢İΝ İΰευηκıτθİμΝ ηİΝ
εέθįυθκΝX-linked įδαĲαλαξάμ,ΝβΝξλάıβΝNIPT ηİδυθİδΝĲβθΝαθΪΰεβΝΰδαΝξλάıβΝİπİηίαĲδευθΝĲİξθδευθΝ
ΫπμΝ εαδΝ ηίΣέΝ ΜδαΝ πλσΰθπıβΝ πκυΝ ίαıέαİĲαδΝ ıĲβθΝ PCR ĲκυΝ cffDNA, ηπκλİέΝ İπέıβμΝ θαΝ
ξλβıδηκπκδβγİέΝ ıĲδμΝ İΰευηκıτθİμΝ ηİΝ εέθįυθκΝ İηφΪθδıβμΝ CAH(congenital adrenal hyperplasia), 

σπκυΝ βΝ ξκλάΰβıβΝ γİλαπİέαμΝ ıİΝ αλξδεσΝ ıĲΪįδκΝ ηπκλİέΝ θαΝ ηİδυıİδΝ ĲκΝ ίαγησΝ αζζαΰάμΝ ĲπθΝ
İιπĲİλδευθΝ ΰİθθβĲδευθΝ κλΰΪθπθέΝ ΢πκλαįδεΫμΝ įδαΰθυıİδμΝ ηκθκΰκθδįδαευθΝ įδαĲαλαξυθΝ ΫξκυθΝ
αθαφİλγİέΝ Ν ηΫıπΝ ĲβμΝ αθέξθİυıβμΝ ĲκυΝ παĲλδεκτΝ αζζβζέκυΝ απσΝ παĲΫλαΝ ηİΝ İπδελαĲάΝ αυĲκıπηδεάΝ
εαĲΪıĲαıβ,Ν σππμΝ βΝ θσıκμΝ ĲκυΝ Huntington. ǾΝ αξκθįλκπζαıέαΝ εαδΝ βΝ γαθαĲβφσλκμΝ įυıπζαıέα,Ν
ηπκλκτθΝİπέıβμΝθαΝαθδξθİυγκτθΝıİΝΫηίλυκΝπκυΝİηφαθέαİδΝde novo ίλαξΫαΝΪελαΝεαĲΪΝĲβθΝįδΪλεİδαΝ
πλυĲκυΝ ĲλδηάθκυέΝ ǾΝ ξλάıβΝ ĲβμΝ NIPT ΰδαΝ ĲβθΝ αθέξθİυıβΝ ηκθκΰκθδįδαευθΝ
θκıβηΪĲπθ(ıυηπİλδζαηίαθκηΫθπθΝεαδΝX-linked) ΫΰδθİΝİφδεĲάΝηİΝĲβθΝαθΪπĲυιβΝĲβμΝdPCR, βΝκπκέαΝ
ΫξİδΝĲβΝįυθαĲσĲβĲαΝαθέξθİυıβμΝηδελυθΝįδαφκλυθΝαθΪηİıαΝıĲαΝİπέπİįαΝηİĲαζζαΰηΫθπθΝεαδΝαΰλέκυ-

ĲτπκυΝ αζζβζέπθΝ ıİΝ ΰκθέįδαΝ πκυΝ πλκεαζκτθΝ αıγΫθİδİμέΝ ΜİΝ αυĲσΝ ĲκθΝ Ĳλσπκ,Ν κΝ ΰκθσĲυπκμΝ ĲκυΝ
İηίλτκυΝηπκλİέΝθαΝίλİγİέΝηβΝİπİηίαĲδεΪέΝΜδαΝİθαζζαεĲδεάΝπλκıΫΰΰδıβ,ΝπİλδζαηίΪθİδΝĲβθΝξλάıβΝ
ηααδεάμΝαζζβζσυξδıβμΝπİλδκξυθΝπκυΝİηπζΫεκθĲαδΝıİΝηκθκΰκθδįδαεΪΝθκıάηαĲαέ( Royal College of 

Obstetricians and Gynaecologists, 2014).  

ΣκΝ 1λλλΝ απκįΫδξγβεİΝ ππμΝ κδΝ İΰευηκıτθİμΝ ηİΝ ΫηίλυαΝ πκυΝ İηφΪθδααθΝ ĲλδıπηέαΝ β1,Ν İέξαθΝ
υοβζσĲİλİμΝ απσζυĲİμΝ ıυΰεİθĲλυıİδμΝ cffDNA ıĲκΝ ηβĲλδεσΝ πζΪıηαήκλσΝ εαδΝ ΫεĲκĲİΝ ΫθαμΝ ηİΰΪζκμΝ
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αλδγησμΝηİγσįπθΝΫξκυθΝπİλδΰλαφİέΝΰδαΝĲκθΝυπκζκΰδıησΝĲβμΝİηίλυδεάμΝįσıβμΝξλπηκıυηαĲκμέΝΟδΝ
πλκıİΰΰέıİδμΝ αυĲΫμΝ πİλδζαηίΪθκυθΝ DNA ηİγυζέπıβ,Ν cf RNA αθΪζυıβΝ εαδΝ ηΫĲλβıβΝ αθαζκΰέαμΝ
αζζβζέπθέ Όηπμ,Ν αφκτΝ κδΝ ηΫγκįκδΝ αυĲΫμΝ απαδĲκτθΝ πκζυηκλφδεκτμΝ įİέεĲİμ,Ν εαθΫθαμΝ ηκθαįδεσμΝ
įİέεĲβμΝįİθΝηπκλİέΝ θαΝİφαληκıĲİέΝ ΰδαΝεΪγİΝκδεκΰΫθİδαέΝΟΝπİλδκλδıησμΝαυĲσμΝεαγδıĲΪΝ ĲβθΝİυλİέαΝ
İφαληκΰάΝ ĲΫĲκδπθΝ πλκıİΰΰέıİπθΝ ηİΰΪζβΝ πλσεζβıβέ ΣκΝ ΫĲκμΝ βίίιΝ κδΝ Lo, Fan εαδΝ Quake 

παλκυıέαıαθΝ ηδαΝ πλκıΫΰΰδıβΝ ηκλδαεάμΝ εαĲαηΫĲλβıβμΝ ηΫıπΝ dPCR, ıĲβθΝ κπκέαΝ υπκζκΰέακθĲαδΝ
ηİηκθπηΫθαΝ ησλδαΝ DNA. ǾΝ ευλέαλξβΝ δįΫαΝ πέıπΝ απσΝ ĲβΝ ıτζζβοβΝ αυĲάΝ ,Ν İέθαδΝ ππμΝ σıκΝ
ηİΰαζτĲİλκμΝ İέθαδΝ κΝ αλδγησμΝ ηκλέπθΝ πκυΝ υπκζκΰέακθĲαδ,Ν ĲσıκΝ υοβζσĲİλβ İέθαδΝ βΝ δεαθσĲβĲαΝ
įδΪελδıβμΝ ĲβμΝ ĲİξθδεάμέΝ ǾΝ İπδĲυξέαΝ ĲβμΝ ĲİξθδεάμΝ κφİέζİĲαδΝ İθΝ ηΫλİδΝ ıĲβΝ ıυθİδįβĲκπκέβıβΝ σĲδΝ βΝ
αθαζκΰέαΝcffDNA İέθαδΝ ηİΰαζτĲİλβΝαπσΝσıβΝυπκζκΰδασĲαθΝαλξδεΪΝıĲκΝηβĲλδεσΝαέηαέΝǾΝαθαζκΰέαΝ
cffDNA/cfmDNA İπβλİΪαİδΝĲβθΝαιδκπδıĲέαΝĲβμΝĲİξθδεάμέΝΣκΝβίίκ,ΝκδΝLo εαδΝQuake, αθΫφİλαθΝππμΝβΝ
ηααδεάΝ παλΪζζβζβΝ αζζβζκτξδıβ(MPS massive parallel sequencing) ηβĲλδεκτΝ πζΪıηαĲκμ,Ν
İπδĲλΫπİδΝĲβθΝıυθİπάΝαθέξθİυıβΝĲλδıπηέαμΝβ1έ ΜİΝĲβΝξλάıβΝMPS πλαεĲδεΪΝεΪγİΝησλδκΝDNA ıĲκΝ
πζΪıηαΝηπκλİέΝθαΝαθαζυγİέέΝ ΝǾΝMPS πλκıφΫλİδΝηδαΝπδκΝαπκĲİζİıηαĲδεάΝİθαζζαεĲδεάΝıυΰελδĲδεΪΝ
ηİΝĲβθΝdPCR. ΢ĲδμΝηΫλİμΝηαμ,ΝįτκΝπλκıİΰΰέıİδμΝαζζβζκτξδıβμΝξλβıδηκπκδκτθĲαδΝεαĲαΝεσλκθμ 

ǹέΝShotgun: ΢İΝαυĲάΝĲβθΝİεįκξά,ΝDNA ησλδαΝπκυΝπİλδΫξκθĲαδΝıĲκΝηβĲλδεσΝπζΪıηα,ΝαζζβζκυξσθĲαδΝ
ĲυξαέαέΝ ǾΝ αθαζκΰδεάΝ αθĲδπλκıυπİυıβΝ DNA ηκλέπθΝ ĲκυΝ ξλπηκıυηαĲκμΝ İθįδαφΫλκθĲκμΝ
ıυΰελέθκθĲαδΝ ηİΝ ĲδμΝ παλκτıİμΝ αζζκτΝ ıĲκΝ ΰΫθπηαέΝ ΣκΝ πζİκθΫεĲβηαΝ İέθαδΝ ππμΝ ĲαΝ ίάηαĲαΝ
αζζβζκτξδıβμΝ İέθαδΝ κυıδαıĲδεΪΝ ĲαΝ έįδα,Ν αıξΫĲπμΝ ĲπθΝ ξλπηκıπηαĲδευθΝ ıĲσξπθέΝ Ν ǲĲıδ,Ν βΝ
πλκıΫΰΰδıβΝ ηπκλİέΝ θαΝ İφαληκıĲİέΝ ΰδαΝ ĲβθΝ αθέξθİυıβΝ ξλπηκıπηαĲδευθήΰİθİĲδευθΝ απκεζέıİπθΝ
κπκυįάπκĲİΝıĲκΝΰΫθπηαέΝǹυĲσΝİέθαδΝİιαδλİĲδεΪΝξλάıδηκΝıĲδμΝπλσıφαĲİμΝπλκıπΪγİδİμΝπκυΝΰέθκθĲαδΝ
ıĲβθΝ įβηδκυλΰέαΝ İηίλυδεκτΝ εαλυσĲυπκυΝ άΝ İηίλυδεκτΝ WGS απσΝ ηβĲλδεσΝ αέηαέΝ ΜİδκθΫεĲβηαΝ
απκĲİζİέΝ ĲκΝ ΰİΰκθσμ,ΝππμΝαεσηβΝ εαδΝπİλδκξΫμΝπκυΝįİθΝ İέθαδΝ ıξİĲδεΫμ-İυγΫπμ,Ν αθαζτκθĲαδΝ ηİΝ ĲκΝ
NIPT,ΝεαγυμΝσζβΝβΝįδαįδεαıέαΝΫδθαδΝĲυξαέα(random), αυιΪθκθĲαμΝĲκΝεσıĲκμΝĲβμΝαζζβζκτξδıβμΝεαδΝ
ĲβθΝ απσεĲβıβΝ ηβΝ ıĲκξİυηΫθβμΝ πζβλκφκλέαμέΝ Όηπμ,Ν ηİΝ ĲβθΝ ηİέπıβΝ κζκΫθαΝ ĲκυΝ εσıĲκυμ,Ν ĲαΝ
ηİδκθİεĲάηαĲαΝηπλκıĲΪΝıĲαΝκφΫζβ,ΝİζαξδıĲκπκδκτθĲαδέ 

ǺέΝ Targeted (΢ĲκξİυηΫθβ)μΝ ΢ĲβθΝ İεįκξβΝ αυĲά,Ν ΰİθπηδεΫμΝ πİλδκξΫμΝ πκυΝ πİλδΫξκθĲαδΝ ıĲαΝ
ξλπηκıυηαĲαΝηİΝεέθįυθκΝαθİυπζκİδįέαμΝεαδΝηδαΝηδελάΝκηΪįαΝπİλδκξυθΝαθαφκλΪμ,ΝαζζβζκυξσθĲαδΝ
ıĲκξİυηΫθαέΝΜΫξλδΝıάηİλα,ΝυπΪλξκυθΝįτκΝυπσĲυπκδμΝκΝπλυĲκμ,ΝπİλδζαηίΪθİδΝıĲσξκυμΝπκυΝįİθΝ
įδαφΫλκυθΝαπσΝΪĲκηκΝıİΝΪĲκηκΝεαδΝκΝįİτĲİλκμ,ΝπİλδζαηίΪθİδΝĲβθΝαθΪζυıβμΝαθαζκΰέαμΝαζζβζέπθΝ
πκυΝ įδαφΫλκυθΝ εαδΝ İέθαδΝ πκζυηκλφδεκέΝ ıİΝ ΫθαθΝ πζβγυıησέΝ ΣκΝ ετλδκΝ πζİκθΫεĲβηαΝ İέθαδΝ ππμΝ βΝ
δıξτμΝ ĲβμΝ αζζβζκτξδıβμ εαĲαθαζυθİĲαδ αυıĲβλΪΝ ıİΝ πİλδκξΫμΝ ΰİθπηδεκτΝ İθįδαφΫλκθĲκμΝ εαδΝ
İζαξδıĲκπκδİέĲαδΝβΝΪıεκπβΝξλάıβΝıİΝηβΝıξİĲδεΫμΝπİλδκξΫμέΝΜİδκθΫεĲβηα,ΝαπκĲİζİέΝĲκΝΰİΰκθσμΝππμΝ
κδΝPCR-İεεδθβĲΫμΝπλΫπİδΝθαΝįβηδκυλΰβγκτθΝιİξπλδıĲΪΝΰδαΝεΪγİΝıĲσξκέ 

ǺǼΛΣΙ΢ΣΟΠΟΙǾ΢ǾμΝ ǾΝ αθΪζυıβΝ ĲπθΝ απκĲİζİıηΪĲπθΝ αζζβζσυξδıβμΝ γαΝ πİλδζαηίΪθİδ(įυθβĲδεΪ)Ν
εζδθδεİμΝ πζβλκφκλέİμΝ σππμΝ ĲβθΝ πİλέκįκΝ ετβıβμ,Ν ĲβθΝ ηβĲλδεάΝ βζδεέαΝ εαδΝ απκĲİζΫıηαĲαΝ
πλκβΰκτηİθπθΝ İιİĲΪıİπθ,Ν εαγυμΝ εαδΝ αθαζκΰέαΝ cffDNA ıĲκΝ ηβĲλδεσΝ αέηαΝ εαδΝ εΪπκδİμΝ φκλΫμΝ
πζβλκφκλέİμΝ απσΝ ΪζζİμΝ πβΰΫμΝ σππμΝ ĲκΝ παĲλδεσΝDNA. Ǿ MPS İέĲİΝ shotgun İέĲİΝ targeted, ΫξİδΝ
αλεİĲΪΝυοβζσΝεσıĲκμέΝǾΝξλάıβΝmultiplex sequencing, įβζαįάΝβΝĲαυĲσξλκθβΝαθΪζυıβΝįδαφκλİĲδυθΝ
ΰİθİĲδευθΝ įİδεĲυθΝ ıİΝ įİέΰηαĲαΝ πκζζυθΝ įδαφκλİĲδευθΝ αĲσηπθ,Ν İέθαδΝ ηδαΝ πλκκπĲδεάΝ ηİέπıβμΝ
εσıĲκυμέΝΌĲαθΝξλβıδηκπκδκτθĲαδΝmultiplex İεįκξΫμ,ΝπλΫπİδΝκδΝıξİįδαıĲΫμΝθαΝζΪίκυθΝυπσοδθΝĲκθΝ
αλδγησΝαθαΰθυıİπθΝπκυΝπλΫπİδΝθαΝπλαΰηαĲκπκδβγκτθΝΰδαΝηδαΝπİλδκξάΝİθįδαφΫλκθĲκμ,ΝΫĲıδΝυıĲİΝ
ΫθαΝΫηίλυκΝηİΝαθİυπζκİδįέαΝθαΝαθδξθİυγİέΝıİΝΫθαΝįΫδΰηαΝηİΝıυΰεİελδηΫθκΝπκıκıĲσΝcffDNA. ΜİΝĲβθΝ
παλκτıαΝ ıκįİδΪΝ αζζβζκυξβĲυθ,Ν ΫθαμΝ ıİίαıĲσμΝ αλδγησμΝ İηπκλδευθΝ İλΰαıĲβλέπθ,Ν πλΪĲĲκυθΝ
multiplex αζζβζκτξδıβηİΝ1βΝįİέΰηαĲαΝαθΪΝshotgun αθĲέįλαıβέΝ 

ǹΠΟΣǼΛǼ΢ΜǹΣǹμΝ ΜΫξλδΝ ıάηİλα,Ν κδΝ įβηκıδİυηΫθİμΝ ΫλİυθİμΝ įΫδξθκυθΝ İιαδλİĲδεΪΝ ıυθİπάΝ
απκĲİζΫıηαĲαΝΰδαΝĲβθΝπλσΰθπıβΝĲλδıπηέαμΝ1κΝεαδΝĲλδıπηέαμΝβ1έΝΤπΪλξİδΝίΫίαδα,ΝΫθαΝηκθκοάφδκΝ
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πκıκıĲσΝπİλδπĲυıİπθΝıĲδμΝ κπκέİμΝ βΝ αζζβζκτξδıβΝ įİθΝ γαΝ įσıİδΝ απκĲİζΫıηαĲα,ζσΰπΝ ĲκυΝ σĲδΝ ĲαΝ
įΫδΰηαĲαΝάΝ ĲαΝαπκĲİζΫıηαĲαΝįİθΝ αθĲαπκελέθκθĲαδΝ ıİΝıυΰεİελδηΫθαΝ ελδĲάλδαΝπκδσĲβĲαμ(ĲαΝ κπκέαΝ
įδαφΫλκυθΝ 1-1ίΣΝ αθΪΝ İĲαδλİέαΝ εαδΝ πΪλκξκΝ υπβλİıδυθ)έΝ ǺΫίαδα,Ν βΝ İπαθΪζβοβΝ İεΝ θΫκυΝ
αζζβζκτξδıβμΝηİΝθΫκΝįİέΰηαΝİέθαδΝıİΝ ĲİλΪıĲδκΝπκıκıĲσΝİπδĲυξβηΫθβέΝǹλξδεΪ,ΝβΝ İιΫĲαıβΝįİθΝİέξİΝ
δεαθκπκδβĲδεΪΝ απκĲİζΫıηαĲαΝ ΰδαΝ ĲβθΝ ĲλδıπηέαΝ 1γ,Ν σηπμΝ ηİΝ ĲβθΝ ίİζĲέπıβΝ ĲκυΝ αζΰσλδγηκτ,Ν
ίİζĲδυγβεαθΝ αδıγβĲΪέΝ ΓδαΝ ĲαΝ ıτθįλκηαΝ Down εαδΝ Edwards, ΫξİδΝ αθαφİλγİέΝ İυαδıγβıέαΝ εαδΝ
İιİδįέεİυıβΝıξİįσθΝ1ίίΣέΝΟδΝαθαζτıİδμΝİέθαδΝİπδĲυξβηΫθİμΝĲσıκΝıİΝφλΫıεα-θΫαΝįΫδΰηαĲαΝσıκΝεαδΝ
ıİΝαπκγβεİυηΫθαΝįΫδΰηαĲαΝπζΪıηαĲκμ,ΝηİΝαπσζυĲβΝıυθΫπİδαέ(Fairbrother et al, 2013) 

ΠǾΓǼ΢ΝΛǹΘΟΤ΢ 

ǹέΝΠλσπλβΝζάοβΝįΫδΰηαĲκμμΝǾΝπκıσĲβĲαΝcffDNA ıĲκΝηβĲλδεσΝαέηαΝαυιΪθİĲαδΝıİΝεΪγİΝıĲΪįδκΝĲβμΝ
ετβıβμέΝ ǹθΝ ĲαΝ įİέΰηαĲαΝ ζβφγκτθΝ πκζτΝ θπλέμ,Ν οİυįυμΝ αλθβĲδεΪΝ απκĲİζΫıηαĲαΝ ΰδαΝ İιΫĲαıβΝ Y 

ξλπηκıυηαĲκμΝ άΝ RhD πλκετπĲκυθέΝ ΓδαΝ ĲβθΝ αθέξθİυıβΝ αθİυπζκİδįδυθ,Ν ıĲκΝ παλσθΝ ίΪγκμΝ
αζζβζκτξδıβμ,ΝπκζζΪΝπλπĲσεκζζαΝİπδĲλΫπκυθΝαθέξθİυıβΝησθκΝσĲαθΝĲκΝcffDNA İέθαδΝĲκυζΪξδıĲκΝζ-

ηΣέΝΣαΝİηπκλδεΪΝİυλΫπμΝįδαγΫıδηαΝĲİıĲΝαθİυπζκİδįέαμΝπκυΝίαıέακθĲαδΝıĲβΝMPS πλκκλέακθĲαδΝΰδαΝ
İΰετκυμΝ ıĲβθΝ 1ίβ İίįκηΪįαΝ ΰυθαέεİμέΝ ǹλεİĲΪΝ απσΝ αυĲΪΝ ĲαΝ πλπĲσεκζζαΝ πİλδζαηίΪθκυθΝ ĲβΝ
ηΫĲλβıβΝ ĲκυΝ πκıκıĲκτ,Ν ξλβıδηκπκδυθĲαμΝ ΰİθİĲδεκτμΝ įΫδεĲİμέΝ ΣΫĲκδİμΝ πλκζβπĲδεΫμΝ κįβΰκτθΝ ıİΝ
ηİέπıβΝĲβμΝİηφΪθδıβμΝοİυįυμΝαλθβĲδευθΝαπκĲİζİıηΪĲπθέ 

ǺέΝΜβĲλδεάΝπαξυıαλεέαμΝǾΝαθαζκΰέαΝĲκυΝcffDNA İπβλİΪαİĲαδΝαπσΝηβĲλδεΪΝξαλαεĲβλδıĲδεΪΝσππμΝ
ĲκΝıπηαĲδεσΝίΪλκμέΝǹυιβηΫθκΝıπηαĲδεσΝηβĲλδεσΝίΪλκμΝıυθįΫİĲαδΝηİΝηδελσĲİλκΝπκıκıĲσΝcffDNA, 

εαĲαΰİΰλαηηΫθκΝ ıİΝ ΫλİυθİμΝ ηİΝ ξδζδΪįİμΝ πİλδıĲαĲδεΪέΝ ΟΝ ζσΰκμΝ παλαηΫθİδΝ αıαφάμέΝ ΠδγαθΫμΝ
İιβΰάıİδμΝ İέθαδΝ σĲδΝ κΝ ζδπυįβμΝ δıĲσμΝ ΫξİδΝ ĲβθΝ ĲΪıβΝθαΝįβηδκυλΰİέΝ cf ηβĲλδεσΝDNA πİλδııσĲİλκΝάΝ
ıĲβθΝ παλαΰπΰάΝ πİλδııσĲİλκυΝ αέηαĲκμέΝ ǹıξΫĲπμΝ ĲβμΝ αδĲέαμ,Ν απσΝ ĲβΝ ıĲδΰηάΝ βΝ παξυıαλεέαΝ
ıυθįİΫĲαδΝİυγΫπμΝηİΝξαηβζσĲİλκΝcffDNA εζΪıηα,ΝĲκΝκπκέκΝηπκλΫδΝθαΝκįβΰάıİδΝıİΝαθαελδίάΝNIPT 

απκĲİζΫıηαĲα,ΝγαΝπλΫπİδΝθαΝζαηίΪθİĲαδΝυπσοδθΝıĲβΝΰİθİĲδεάΝıυηίκυζİυĲδεάέ 

ΓέΝΠκζζαπζάΝετβıβμΝΌĲαθΝįέįυηαΝευκφκλκτθĲαδΝηκθκαυΰπĲδεΪΝεαδΝĲαΝįτκΝΫηίλυαΝγαΝİπβλİΪακθĲαδΝ
άΝ σξδέΝ ΜİΝ įİįκηΫθκΝ ππμΝ βΝ πκıσĲβĲαΝ cffDNA γαΝ İέθαδΝ ıξİįσθΝ įδπζάΝ ηδαμΝ ηκθαįδεάμΝ ετβıβμ,Ν βΝ
İιΫĲαıβΝ ĲβμΝ αθİυπζκİδįέαμΝ ηΫıπΝNIPT γαΝ İέθαδΝ σξδΝ ησθκΝ İφδεĲάΝ αζζΪΝ εαδΝ πδκΝ απκįκĲδεάέΝ ΢ĲβθΝ
πİλέπĲπıβΝĲπθΝİĲİλκαυΰπĲδευθ,ΝβΝεαĲΪıĲαıβΝįİθΝİέθαδΝĲσıκΝιİεΪγαλβέΝǻτκΝΫλİυθİμΝαθαφΫλκυθΝ
ıİΝ ΫθαΝηδελσΝαλδγησΝįέįυηπθΝευάıİπθΝππμΝβΝshotgun πλκıΫΰΰδıβμΝΫδθαδΝ δεαθάΝθαΝαθαΰθπλέıİδΝ
ĲλδıπηέİμέΝ ǼέθαδΝ İπέıβμΝ βΝ αθαΰθυλδıβΝ ĲβμΝ αυΰπĲέαμΝ ηΫıπΝ ıĲκξİυηΫθβμΝ πλκıΫΰΰδıβμέΝ Ν ΢ĲβΝ
πİλέπĲπıβΝİĲİλκαυΰπĲδευθ,ΝβΝπλκıΫΰΰδıβΝγαΝαθαΰθπλέıİδΝĲκΝπκıκıĲσΝcffDNA ĲκυΝεΪγİΝİηίλτκυΝ
ıĲκΝηβĲλδεσΝαέηαέΝǾΝİφαληκΰάΝĲβμΝNIPT ıİΝįέįυηİμΝευάıİδμ,ΝίλέıεİĲαδΝαεσηβΝıİΝαλξδεσΝıĲΪįδκέΝ
ΠζβγυλαΝ İλπĲβηΪĲπθΝ παλαηΫθκυθΝ αθαπΪθĲβĲαμΝ ıĲκΝ ıİθΪλδκΝ σπκυΝ ĲκΝ ΫθαΝ İεΝ ĲπθΝ İηίλτπθΝ
απκίΪζζİĲαδ,Ν İέθαδΝ İφδεĲσΝ θαΝ İέθαδΝ ΰθπıĲάΝβΝıυθİδıφκλΪΝ ĲκυΝαπκίζβγΫθĲκμΝ İηίλτκυΝıĲκΝ cffνΝǾΝ
πκζυπζκεσĲβĲαΝĲβμΝεαĲβΰκλέαμΝαυĲάμ,ΝαπαδĲİέΝπλδθΝĲβθΝNIPT ĲβθΝξλάıβΝυπİλάξκυέ 

ǻέΝ ΜπıαδεδıησμΝ πζαεκτθĲαμΝ ΤπΪλξκυθΝ δıξυλΫμΝ İθįİέιİδμΝ ππμΝ βΝ πβΰάΝ ĲπθΝ cffDNA İέθαδΝ κΝ
πζαεκτθĲαμέΝǼέθαδΝΰθπıĲσΝαπσΝĲβθΝζάοβΝξκλδαευθΝζαξθυθ(CVS) σĲδΝαθυηαζİμΝευĲĲαλδεΫμΝıİδλΫμΝ
İέθαδΝ παλκτıİμΝ ıĲκθΝ πζαεκτθĲα,Ν İθυΝ įİθΝ υπΪλξκυθΝ ıĲκΝ Ϋηίλυκ,Ν φαδθσηİθκΝ ΰθπıĲσΝ εαδΝ πμΝ
πİλδκλδıηΫθκμΝηπıαδεδıησμΝπζαεκτθĲαέΝΚαγυμΝγαΝυπΪλικυθΝπİλδπĲυıİδμΝĲλδıπηδεκτΝπζαεκτθĲαΝ
αζζΪΝφυıδκζκΰδεκτΝİηίλτκυ,ΝİέθαδΝαπαλαέĲβĲβΝβΝξλάıβΝİπİηίαĲδευθΝηİγσįπθΝπλδθΝĲβθΝαπσφαıβΝ
ĲİληαĲδıηκτΝ İΰευηκıτθβμέΝ ΘαΝ ξλİδαıĲİέΝ ξλσθκμΝ ΰδαΝ θαΝ απκεĲβγκτθΝ įİįκηΫθαΝ ĲαΝ κπκέαΝ γαΝ
ηπκλκτθΝ θαΝ įυıκυθΝ πκıκıĲδαέİμΝ πδγαθσĲβĲİμΝ ηβΝ αελδίυθΝ απκĲİζİıηΪĲπθΝ NIPT, ζσΰπΝ
φαδθσηİθκυΝ ηπıαδεδıηκτ,Ν εαĲσπδθΝ ίΫίαδαΝ ξδζδΪįπθΝ αθαζτıİπθέΝ ǾΝ πδκΝ πλκφαθάμΝ İηφΪθδıβΝ
οİυįυμΝ γİĲδευθΝ İέθαδΝ κΝ ηπıαδεδıησμμΝ ĲκΝ cffDNA πκυΝ αθαζτİĲαδΝ πλκΫλξİĲαδΝ απσΝ αθυηαζİμΝ
ευĲĲαλδεΫμΝıİδλΫμΝπκυΝİįλΪακθĲαδΝİεİέέ 
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ǼέΝ ΜβĲλδεΫμΝ ξλπηκıπηαĲδεΫμΝ αθπηαζέİμΝ σππμΝ ηπıαδεδıησμΝ άΝ εαεκάγİδαΝ ηπκλκτθΝ ıİΝ ıπΪθδİμΝ
πİλδπĲυıİδμΝθαΝįυıκυθΝαζζκδπηΫθαΝαπκĲİζΫıηαĲαέ(Bianchi, 2012) 

 

Ǽδεσθα βθμ ΣİξθδεΫμ αθΪζυıβμ cffDNA ΰδα αθέξθİυıβ αθπηαζδυθέ 
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11.ǹΝΣΙΝǼΠΙΛΟΓΟΤ 

ΣαΝĲİζİυĲαέαΝİιάθĲαΝξλσθδαΝβΝπλσκįκμΝıĲδμΝǺδκδαĲλδεΫμΝİπδıĲάηİμΝİέθαδΝİθĲυππıδαεάέΝΟδΝİιİζέιİδμΝ
ıİΝ αυĲσΝ ĲκΝ ıξİĲδεΪΝ ηδελσΝ ξλκθδεσΝ įδΪıĲβηαΝ ΫξκυθΝ φΫλİδΝ İπαθΪıĲαıβΝ ıĲκθΝ ĲλσπκΝ πλσΰθπıβμ,Ν
įδΪΰθπıβμ,ΝαθĲδηİĲυπδıβμΝεαδΝίΫίαδαΝπλσζβοβμΝπαγκΰİθİδυθΝεαδΝθκıβηΪĲπθέΝΠζΫκθΝβΝİπδıĲάηβΝ
ίλέıεİĲαδΝ ıİΝ ΫθαΝ İπέπİįκΝ σπκυΝ εαĲΫξİδΝ ĲİλΪıĲδαΝ πσıκĲβĲαΝ αθİπİιΫλΰαıĲβμΝ πζβλκφκλέαμ(raw 

data) εαδΝπλκıπαγİέΝθαΝυπκζκΰέıİδΝĲβθΝίαλτĲβĲΪΝĲβμ,ΝİθυΝεΪπκĲİΝαεσηβΝεαδΝίαıδεκέΝηβξαθδıηκέΝ
ĲπθΝίδκζκΰδευθΝıυıĲβηΪĲπθΝάĲαθΝπαθĲİζυμΝΪΰθπıĲκδέ 

ǾΝ αθγλππσĲβĲαΝ εαδΝ βΝ πδκΝ ıυΰεİελδηΫθαΝ βΝ İπδıĲβηκθδεάΝ εκδθσĲβĲαΝ ίλέıεİĲαδΝ ıİΝ ΫθαΝ ıβηİέκΝ
εαηπάμέΝΠζΫκθ,ΝįδαγΫĲİδΝĲβθΝΰθυıβΝεαδΝĲβθΝĲİξθκζκΰδεάΝδıξτΝθαΝαθαεαζτοİδΝηυıĲάλδαΝİεαĲκηυλέπθΝ
İĲυθέΝΜπκλİέΝıİΝίΪγκμΝξλσθκυ,ΝζέΰπθΝΰİθİυθ,ΝκδΝαπσΰκθκέΝηαμΝθαΝακυθΝıİΝΫθαΝεσıηκΝıĲκθΝκπκέκΝ
βΝπκδσĲβĲαΝεαδΝĲκΝπλκıįσεδηκΝαπάμΝθαΝΫξκυθΝαζζΪιİδΝįλαηαĲδεΪέ 

ǾΝ įτθαηβΝ πκυΝ υπΪλξİδΝ ıĲαΝ ξΫλδαΝ ηαμΝ İέθαδΝ İιαδλİĲδεΪΝ ηİΰΪζβΝ εαδΝ απαλαδĲάĲπμΝ πλΫπİδΝ θαΝ
ıυθκįİτİĲαδΝ απσΝ υπİυγυθσĲβĲαέΝ ΩμΝ İέįκμ,Ν ΫξκυηİΝ πκζζΪεδμΝ απκįİέιİδΝ σĲδΝ İέηαıĲİΝ δεαθκέΝ θαΝ
İπδίδυıκυηİΝεαδΝθαΝηİΰαζκυλΰάıκυηİΝυπσΝαθĲέικİμΝıυθγβεΫμΝσηπμΝπαλΪζζβζα,ΝıİΝıβηİέαΝεζİδįδΪΝ
ĲβμΝδıĲκλέαμΝπαλκυıδΪıαηİΝıβηΪįδαΝαυĲκξİδλέαμέ 

ΣαπİδθάΝΪπκοβΝĲκυΝıυΰΰλαφΫα,ΝππμΝπλΫπİδΝθαΝİέηαıĲİΝπΪλαΝπκζτΝπλκıİεĲδεκέΝηİΝĲκθΝξİδλδıησΝ
ĲπθΝθΫπθΝ Ĳİξθκζκΰδυθ,Ν θαΝıεİφĲσηαıĲİΝπλδθΝπλΪικυηİΝεαδΝθαΝ ΫξκυηİΝπμΝυπΫλĲαĲκΝεέθβĲλκΝ ĲβθΝ
ηαελκβηΫλİυıβΝσζπθΝĲπθΝİδįυθΝεαδΝĲπθΝφυıδευθΝπσλπθΝĲκυΝπζαθάĲβέ 

ΌıκΝβįκθδεάΝφαθĲΪαİδΝβΝδįΫαΝππμΝεΪγİΝαıγΫθİδαΝγαΝηπκλİέΝθαΝįδκλγπγİέΝıİΝΰİθİĲδεσ-İπδΰİθİĲδεσΝ
İπέπİįκ,ΝĲσıκΝφσίκΝπλκεαζİέΝβΝξλάıβΝĲβμΝĲİξθκζκΰέαμΝΰδαΝĲβθΝįβηδκυλΰέαΝαĲσηπθΝηİΝİθδıξυηΫθαΝ
ξαλαεĲβλδıĲδεΪΝ εαδΝ δεαθσĲβĲİμΝ ηİΝ ΪΰθπıĲκΝ αθĲέεĲυπκέΝ ΌıαΝ λέΰβΝ İθγκυıδαıηκτΝπλκεαζΫδΝ βΝ δįΫαΝ
εαγυıĲΫλβıβμΝĲβμΝΰάλαθıβμΝεαδΝĲκυΝİεφυζδıηκτΝĲπθΝευĲĲΪλπθ,ΝĲσıκΝĲλσηκΝφΫλθİδΝβΝπδγαθσĲβĲαΝ
įβηδκυλΰέαμΝεαıĲυθΝαθγλυππθ,ΝεαĲΪıĲαıβμΝπκυΝγαΝκįβΰάıİδΝθκηκĲİζİδαεΪΝıĲβΝıτΰελκυıβΝεαδΝ
ĲβθΝαπυζİδαΝαπυθέ 

ΟφİέζκυηİΝıĲκυμΝİαυĲκτμΝηαμ,ΝıĲκυμΝıυθαθγλυπκυμΝηαμΝεαδΝıĲδμΝηİζζκθĲδεΫμΝΰİθδΫμ,ΝεΪγİΝίάηαΝ
θαΝİέθαδΝηİζİĲβηΫθκέΝΟΝεσıηκμΝξλİδΪαİĲαδΝπİλδııσĲİλκΝαπσΝπκĲΫΝκηκουξέα,Ναζζβζİΰΰτβ,ΝıİίαıησΝ
εαδΝθαΝαφάıİδΝπέıπΝĲκυΝδįΫİμΝİΰπδıĲδεΫμ,ΝηαĲαδσįκιİμ,ΝηδıαζζσįκιİμΝεαδΝıεκĲαįδıĲδεΫμέ 

ΠλΫπİδΝ εΪπκδαΝ ıĲδΰηάΝ θαΝ εαĲαθκάıκυηİΝ ππμΝ αθΝ įİθΝ υπΪλιİδΝ κησθκδαΝ εαδΝ αθδįδκĲΫζİδα,Ν İέηαıĲİΝ
εαĲαįδεαıηΫθκδΝπμΝİέįκμΝθαΝεΪθκυηİΝįτκΝίάηαΝηπλκıĲΪΝεαδΝĲλέαΝπέıπΝεΪγİΝφκλΪέΝǹεσηβΝεαδΝαθΝ
απκεĲάıκυηİΝ εΪπκδαΝ ıĲδΰηάΝ ΰθυıβΝ αεσηβΝ ίαγτĲİλβ,Ν αθΝ įİθΝ ΫξκυηİΝ ĲβθΝ πκδσĲβĲαΝ θαΝ ĲβΝ
įδαξİδλδıĲκτηİ,ΝİέθαδΝίΫίαδκΝππμΝγαΝİέθαδΝπİλδııσĲİλαΝĲαΝįİδθΪΝαπσΝĲαΝκφΫζβέ 

ǴıπμΝβΝπλκıΫΰΰδıβΝαυĲάΝθαΝιİθέαİδ,ΝσθĲαμΝΰλαηηΫθβΝıİΝΫθαΝεİέηİθκΝĲβμΝİπδıĲβηκθδεάμΝεκδθσĲβĲαμέΝ
ǻİθΝİέθαδΝıĲσξπμΝĲκυΝıυΰΰλαφΫαΝπμΝΪζζβΝΚαııΪθįλαΝθαΝαπκĲλΫοİδΝ ĲβθΝαΫθαβΝπλκıπΪγİδαΝΰδαΝ
πλσκįκ,Ν ησθκΝ θαΝ İπδıβηΪθİδΝ εαδΝ θαΝ ıυıĲάıİδΝ İπαΰλτπθβıβΝ ıİΝ σζκυμ,Ν εαγυμΝ ıĲκΝ σθκηαΝ ĲβμΝ
İεΪıĲκĲİΝ πλκσįκυ(İπδıĲβηκθδεάμ,Ν γλβıεİυĲδεάμ,Ν πκζδĲδεάμ,Ν εκδθπθδεάμ)Ν ΫξκυθΝ įδαπλαξγİέΝ
İΰεζάηαĲαΝφλέεβμΝεαĲΪΝĲβμΝαθγλππσĲβĲαμΝİθΝĲπΝıυθσζπέ 

ΘαΝαπκĲİζΫıİδΝİυξάμΝΫλΰκθ,ΝαθΝκδΝηİζİĲβĲΫμ ĲκυΝηΫζζκθĲκμ πκυΝγαΝĲτξİδΝθαΝįδαίΪıκυθΝĲδμΝΰλαηηΫμΝ
αυĲΫμΝεαĲΪΝζΪγκμ,ΝθαΝακυθΝıİΝΫθαΝεσıηκΝίΰαζηΫθκΝαπσΝĲδμΝφαθĲαıδυıİδμΝηαμΝεαδΝθαΝΰİζΪıκυθΝηİΝ
ĲβθΝαπαδıδσįκιβΝαυĲάΝπλκıΫΰΰδıβέΝΘαΝİέθαδΝ έıπμΝαπσΝİεİέθİμΝĲδμΝφκλΫμΝπκυΝΫθαμΝΪθγλππκμΝγαΝ
İέθαδΝ παθİυĲυξάμΝ πκυΝ ΫεαθİΝ ıφΪζηαΝ ıĲβΝ ıυζζκΰδıĲδεάΝ ĲκυέΝ ΢ĲβθΝ πİλέπĲπıβΝ ίΫίαδαΝ πκυΝ įİθΝ
ΰİζΪıκυθ,Ν ηΪζζκθΝ γαΝ ακυθΝ ıİΝ ΫθαΝ εσıηκΝ εζΪıİδμΝ ξİδλσĲİλκΝ εαδΝ ΰδαΝ ηέαΝ αεσηβΝφκλΪΝ γαΝ ΫξκυηİΝ
απκįİδξγİέΝεαĲυĲİλκδΝĲπθΝπİλδıĲΪıİπθέ 
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ΚζΫδθκθĲαμ,ΝįİθΝγαΝηπκλκτıαΝθαΝηβθΝαθαφΫλπΝĲκΝπλκφαθΫıĲİλκΝσζπθμΝεΪγİΝΫθαμΝαπσΝİηΪμ,ΝπλδθΝ
θαΝαπκεĲάıİδΝκπκδαįάπκĲİΝİπαΰΰİζηαĲδεάΝδįδσĲβĲα,Νγλβıεİέα,ΝεκδθπθδεάΝĲΪιβ,ΝİλπĲδεάΝπλκĲέηβıβΝ
εέκέε,ΝάλγİΝıĲκΝεσıηκΝπμΝΪθγλππκμΝεαδΝαįİζφσμΝηİΝσζκυμΝ ĲκυμΝΪζζκυμΝαθγλυπκυμέΝΟπσĲİΝıİΝ
εΪγİΝπİλέπĲπıβΝθαΝγυηΪĲαδ,ΝππμΝĲκΝηİΰαζτĲİλκΝξλΫκμΝĲκυΝİέθαδΝαπΫθαθĲδΝıĲβθΝαθγλππσĲβĲαΝεαδΝ
ıĲβΝįδαĲάλβıβΝĲβμΝαπάμΝİθΝĲπΝıυθσζπέΝΧλΫκμΝπκυΝİέθαδΝαπİέλπμΝıβηαθĲδεσĲİλκΝαπσΝĲαΝİφάηİλαΝ
εαδΝπκĲαπΪΝεέθβĲλαΝπκυΝΫξκυθΝπκĲέıİδΝĲβθΝεαγβηİλδθσĲβĲΪΝηαμΝεαγυμΝεαδΝĲκυμΝθσηκυμΝπκυΝĲσıκΝ
ίκζδεΪΝκλέıĲβεαθΝαπκΝξİδλαΰπΰκτıİμΝηİδκοβφέİμΝπλκμΝİιυπβλΫĲβıβΝδįέπθΝıυηφİλσθĲπθέ 

ǼΤΥǹΡΙ΢ΣΙǼ΢ 

ΘαΝ άγİζαΝ θαΝ İυξαλδıĲάıπΝ ĲκυμΝ įδεκτμΝ ηκυΝ αθγλυπκυμΝ ΰδαΝ ĲβθΝ υπκηκθάΝ εαδΝ εαĲαθσβıβΝ πκυΝ
įİέξθκυθΝεαδΝηİΝıĲβλέακυθΝσζαΝαυĲΪΝĲαΝξλσθδαΝıİΝεΪγİΝηκυΝİπδζκΰάέΝǻİθΝİέηαδΝİτεκζκμΝΪθγλππκμΝ
εαδ εαĲαζαίαέθπΝ ππμΝ πκζζΫμΝ φκλΫμΝ βΝ δıξυλκΰθπηκıτθβΝ ηκυΝ İπέΝ ıυΰεİελδηΫθπθΝ γİηΪĲπθΝ įİθΝ
ıυθΪįİδΝηİΝĲκθΝĲλσπκΝıεΫοβμΝĲπθΝπİλδııκĲΫλπθέ 

ΙįδαέĲİλβΝηθİέαΝκφİέζπΝθαΝεΪθπΝıĲκυμΝαθγλυπκυμΝπκυΝίλέıεκθĲαδΝıĲκθΝπαθİπδıĲβηδαεσΝξυλκΝεαδΝ
αΰαπΪθİΝ ĲβΝ įκυζİδΪΝ Ĳκυμ,Ν ıΫίκθĲαδΝ ĲκυμΝ ηαγβĲΫμΝ ĲκυμΝ εαδΝ εαĲΪφİλαθΝ θαΝ ηİΝ ιαθαεΪθκυθΝ θαΝ
İθγκυıδαıĲυΝηİΝĲκΝαθĲδεΫδηİθκΝĲβμΝǺδκζκΰέαμΝηİĲΪΝαπσΝπατıβΝαλεİĲυθΝİĲυθέΜπκλİέΝθαΝİέθαδΝζέΰκδΝ
αλδγηβĲδεΪΝκδΝπλαΰηαĲδεΪΝΪιδκδΝıĲκΝıτθκζκ,ΝσηπμΝκΝαθĲέεĲυπκμΝĲβμΝįκυζİδΪμΝĲκυμΝİέθαδΝİιαδλİĲδεΪΝ
ıβηαθĲδεσμ,ΝεαδΝĲκυμΝπλκĲλΫππΝεΪγİΝφκλΪΝπκυΝıεΫφĲκθĲαδΝθαΝĲαΝπαλαĲάıκυθΝθαΝγυηκτθĲαδΝĲβθΝ
ΫιαοβΝ πκυΝ İέξαθΝ πμΝ θΫκδΝ įδįΪıεκθĲİμΝ εΪπκĲİΝ θαΝ ηİĲαζαηπαįİτıκυθΝ ĲδμΝ ΰθυıİδμΝ ĲκυμΝ εαδΝ ĲβθΝ
ζΪηοβΝ ıĲαΝ ηΪĲδαΝ ĲκυΝ αελκαĲβλέκυΝ Ĳκυμ,Ν θαΝ φαθĲΪαİδΝ απİέλπμΝ ıπκυįαδσĲİλβΝ απσΝ εΪγİΝ υζδεάΝ
αθĲαηκδίάέ 

ǾΝ İλΰαıέαΝ αυĲάΝ ΫΰδθİΝ ηİΝ ηİλΪεδΝ εαδΝ πλκıπΪγβıαΝ θαΝ ĲβθΝ εΪθπΝ αλεİĲΪΝ πλκıίΪıδηβ εαδΝ
İθįδαφΫλκυıα,Ν ĲσıκΝıİΝ αθγλυπκυμΝπκυΝ įİθΝ ΫξκυθΝ ιαθαεκτıİδΝ ĲέπκĲαΝ απσΝ σıαΝπλαΰηαĲİτİĲαδ,Ν
σıκΝεαδΝıĲκυμΝαθγλυπκυμΝπκυΝεαĲΫξκυθΝπκζτΝηİΰΪζβΝİηπİδλέαΝıĲκΝξυλκέ 

ǻİθΝ ιΫλπΝ αθΝ ĲκΝ ηΫζζκθΝ γαΝ ηİΝ ίλİδΝ ıİΝ εΪπκδαΝ παθİπδıĲβηδαεάήİλİυθβĲδεάΝ įκηάΝ άΝ İΪθΝ γαΝ
αεκζκυγάıπΝĲİζİέπμΝįδαφκλİĲδεσΝηκθκπΪĲδέΝǹυĲσΝπκυΝıέΰκυλαΝΰθπλέαπΝİέθαδΝππμΝĲκΝįδαıεΫįαıαΝ
θαΝίλέıεκηαδΝıĲαΝγλαθέαΝηİĲΪΝαπσΝεαδλσΝεαδΝγαΝελαĲάıπΝĲδμΝεαζΫμΝαθαηθάıİδμΝηααέΝηκυέ 
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12.Πİλέζβοβ 

ΣİξθκζκΰέαΝεαδΝǻδΪΰθπıβέΝΝΫİμΝĲİξθδεΫμ,ΝηΫγκįκδ,ΝπλκκπĲδεΫμέ 

ǻΫληκμΝΠαθĲİζάμ,ΝΙπΪθθδθαΝβί1ι 

΢ĲκΝπαλκτıαΝİπδıεσπβıβ,ΝΰέθİĲαδΝηδαΝ δıĲκλδεάΝαθαįλκηάΝıĲδμΝİιİζέιİδμΝπκυΝηκλφκπκέβıαθΝĲκυμΝ
εζαįκυμΝĲβμΝǺδκζκΰέαμΝεαδΝĲβμΝΓİθİĲδεάμ,ΝĲσıκΝıĲκΝπαλİζγσθΝσıκΝεαδΝĲαΝĲİζİυĲΪδαΝİιάθĲαΝξλσθδα 

πδκΝ įδİικįδεΪέΝ ΚαĲσπδθΝ αυĲκτ,Ν αθαφΫλκθĲαδΝ ıβηİέα εζİδįέαΝ ıĲβθΝ πλσκįκΝ ĲβμΝ ΚυĲĲαλκΰİθİĲδεάμέΝ
ǹεκζσυγπμ,Ν ζαηίΪθİδΝ ξυλαΝ ηδαΝ ıυΰελδĲδεάΝ αθΪζυıβΝ πζİκθİεĲβηΪĲπθΝ εαδΝ ηİδκθİεĲάηΪĲπθΝ
įδαφσλπθΝηİγσįπθΝıĲβΝİτλİıβΝξλπηκıπηαĲδευθΝαθπηαζδυθέΝ΢ĲκΝευλέπμΝεκηηΪĲδΝĲβμΝİλΰαıέαμ,Ν
παλκυıδΪακθĲαδΝ κδΝ ηΫγκįκδΝ παλΫξκθĲαμΝ δıĲκλδεΪΝ ıĲκδξİέα,Ν αλξΫμΝ ıĲδμΝ κπκέİμΝ ίαıέακθĲαδ,Ν İθέκĲİΝ
πλπĲσεκζζαΝİλΰαıέαμΝεαδΝκδΝπδκΝıτΰξλκθİμΝİεįκξΫμΝ ĲκυμέΝǾΝπαλκυıέαıβΝπİλδζαηίΪθİδΝσζİμΝ ĲδμΝ
ĲİξθδεΫμΝ απσΝ ĲκθΝ ίαıδεσΝ εαλυσĲυπκΝ ΫπμΝ ĲδμΝ ĲİζİυĲαέİμΝ İιİζέιİδμΝ ıĲβθΝ ĲİξθκζκΰέαΝ αζζβζκτξδıβμέΝ
Ǽπέıβμ,Ν ΰέθİĲαδΝ αθαφκλΪΝ ıĲβθΝ ĲİξθκζκΰέαΝ ηβΝ İπİηίαĲδεάμΝ πλκΰİθθİĲδεάμΝ αθΪζυıβμέΝ ΢ĲσξκΝ ĲκυΝ
εİδηΫθκυΝ απκĲİζΫδ,Ν βΝ ηİζΫĲβΝ ĲβμΝ İιΫζδιβμΝ ĲβμΝ ĲİξθκζκΰέαμΝ įδΪΰθπıβμ,Ν ĲπθΝ İφαληκΰυθΝ εαδΝ Ĳπθ 

İπαεσζκυγπθ πİλδκλδıηυθέ 

 

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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