AHOTAIIA
JI0 BUIYCKHOI KBami(ikaiiHoi pobotu
CTYJIEHTKH 2 KypCy MarictpaTypu

Oriesuy Codii OnexcanapiBuu

«YACTOTA TEHOMHUX AHOMAJIIN B CIIEPMISIX TA
COMATUYHUX KIIITHNHAX YOJIOBIKIB 3 HEIVIIITHUX ITAP»

Bunyckna  kBamidikamiiiHa poOoTa  NPUCBSYEHA  JTOCIHIIKEHHIO
MOKa3HUKIB TE€HOMHOI HECTaOUIbHOCTI raMeT Yy YOJIOBIKIB 13 MOPYIIEHHSMU
pernpoaykTuBHOI PyHKIIIi. ¥ poOOTI MPOBEIEHO KOMIUICKCHUM aHalli3 YaCTOTH
dparmentamii  JIHK, XxpoMocoMHHMX aHEymIoOiiii CcHepMaTo30iliB Ta
KOHCTUTYTHUBHUX KapioTumiB y 90 maii€HTiB 13 HEIUTAHUX Tap.

Pisens ¢parmenranii JJHK Busnauanu merogom TUNEL, a wactory
aneyroigin (X, Y, 13, 18, 21) — meronom FISH. [{ns BcTaHOBiEHHS
KOHCTUTYTHUBHOTO KapiOTUIy BHUKOPHCTOBYBAJIM METOJ[ KapiOTUITyBaHHS
aimMpouuTiB nepudepiiHoi Kposi.

VY Xoai OOCHIPKEHHS BCTAHOBJIEHO CTPYKTYPY I'€HOMHHUX IMOPYIICHb Y
3arajibHIi T'pyIi TMali€HTIB Ta MPOAHATI30BAHO KOPEISIIHHUN 3B’ SI30K MIXK
piBHeMm (parmenTanii JIHK 1 yactororo aneymioigHux crnepmaro3oigiB. Ha
OCHOB1 PE3yJIbTAaTIB KAapIOTUIyBaHHS TMPOBEJCHO TOPIBHSUIbHY OIIIHKY
MOKa3HUKIB raMeT y Trpynax 4YOJOBIKIB 13 HOPMaJbHUM Ta aHOMAaJIbHUM
XpPOMOCOMHHUM Ha0OpOM.

OtpumaHi gaHi MOXYTh OYTH BHUKOPUCTaHI [JIsi BJOCKOHAJICHHS
IrOPUTMIB A1arHOCTUKH Ta JIIKYBAHHS YOJIOBIYOIO HEILIAAS B YKpaiHi.

KBamidikamiitna poboTa BukiIajeHa Ha 65 CTOpiHKaxX, LIIOCTpoBaHa 2
tabuisamu Ta 21 pucyakoM. Crimcok xepen Bkirodae 41 po0oty.

Kurouosi caosa: FISH, TUNEL, ¢pparmenrauis JIHK cnepmaTto30inis,

AHEYTUIOIis, HETUTI//I1, KOHCTUTYTUBHUN Kap1OTHII, CIIEPMIi.



