
  
  

    
      
      
      
      

        
        Файловый архив студентов.
1254 вуза, 4562 предмета.
        
        

        
          
            Войти / Регистрация
            
              
                
                Войти
                Регистрация
              

              
                
                  
                    Логин:
                     
                    Пароль:
                     
                    Забыли пароль?
                    
                    
                    
                  

                

                 
                  
                    Email: 
                     
                    Email повторно:
                     
                    Логин: 
                    
                    Пароль: 
                    
                    Принимаю пользовательское соглашение

                    
                      

                    


                    
                  

                

              

            

          

        

        
          FAQ Обратная связь Вопросы и предложения
              
            
            
          

        


        	Вузы
	Предметы
	Пользователи
	Добавить файлы
	Заказать работу



        

      
      


      


    
        
        
        
          Добавил:
          
            Upload

            
            
            
            
            

            Опубликованный материал нарушает ваши авторские права? Сообщите нам.

          

          Вуз:Российский университет дружбы народов

          Предмет:[НЕСОРТИРОВАННОЕ]

          Файл:Современная_генетическая_диагностика
.pdf

          
        


        
            Скачиваний: 18

            Добавлен: 15.04.2015

            Размер: 1.78 Mб

            Скачать
            
                ☆
            

        


    


    
    
    

      








    

    
    

    

    
    

    

    
    







      
      
      
      
      
        
            
            


  
  
    
    
    
    
    
  
    
    
    
    
    
    
    1 / 512345> Следующая >>>
  





            
                
                    
                    
                    
                    
                    










Кафедра госпитальной терапии с курсом Клинической лабораторной диагностики РУДН

Современная генетическая диагностика

Профессор Кочетов А.Г. Ассистент Лянг О.В.













Генетическая Диагностика

Исследование ДНК, РНК или белков пациента с целью выявления кариотипа, генотипа, мутаций или фенотипических проявлений, ассоциированных с заболеванием





















Изменения наследственного материала

Мутации могут возникать как в соматических, так и половых клетках.

Различают геномные, хромосомные аберрации (мутации)

и генные мутации.

•Геномные мутации- изменение количества наследственного материала (анеуплоидии, полиплоидии).

•Хромосомные аберрации - изменение структуры хромосом: делеция (отрыв части хромосомы), инверсия (поворот части хромосомы на 180°), транслокации (перемещение части одной хромосомы на другую) и др.

•Генные мутации- изменение структуры ДНК в пределах одного гена.












Типы генных мутаций

•Однонуклеотидные

•Делеции/инсерции, вариации числа копий генов

•Вариации числа функциональных повторов

•Эпигенетические нарушения

•Инверсии и транслокации












Метода исследования генетических нарушений

•Цитогенетические

•Молекулярно-генетические

•Биохимические













Кариотипирование

Кариотипирование – цитогенетический метод позволяющий выявить отклонения в структуре и числе хромосом, которые могут стать причиной бесплодия, наследственной болезни и рождения ребенка с врожденным пороком развития (ВПР).

Кариотипирование применяется для:

1.изучения кариотипа пациентов;

2.исследования хромосом плода – пренатальное кариотипирование;

3.биологической дозиметрии;

4.онкологии.












Кариотип и CGH («молекулярный кариотип»)












Наиболее часто диагностируемые методом классического кариотипирования хромосомные аберрации

21-трисомия (синдром Дауна) — 1:700;

XXX (трисомия Х) — 1:1000 (девочки);

XYY (синдром дубль-Y) — 1:1000 (мальчики);

XXY (синдром Клайнфельтера) — 1:1400 (мальчики);

ХО (синдром Шерешевского — Тернера) —

1:3300 (девочки);

46.5р (синдром «кошачьего крика») — 1:4000;

18-трисомия (синдром Эдвардса) — 1:6800;

13-трисомия (синдром Патау) — 1:7600.












Гибридизация in situ с флуоресцентной меткой (FISH)

Принцип метода: комплементарность ДНК-зондов (коротких фрагментов ДНК с известной специфичностью) к ДНК-объекту с последующей регистрацией места локализации зонда по флуоресцентной метке
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