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1. Оптимізація процесу ідентифікації хромосомного матеріалу невизначеного походження та складних
хромосомних перебудов

2. Optimization of identifying chromosomal material of unknown origin and complex chromosomal
rearrangements

Реферат:
1. Дисертація присвячена актуальній проблемі лабораторної генетики - визначенню шляхів оптимізації
процесу ідентифікації хромосомного матеріалу не визначеного походження та складних хромосомних
перебудов. Показано, що визначення остаточного каріотипу пацієнта потребує застосування комплексу
молекулярно-цитогенетичних методів. Стандартним цитогенетичним методом остаточний каріотип
визначається у 94.4% випадків. Методами CBG, QFQ та NOR-Ag підтверджуються у 84% випадків
хромосомного поліморфізму. А 16% випадків вираженого хромосомного поліморфізму, виявленого методом
GTG, є результатом транслокацій, та потребують уточнення методом FISH. Маркерні хромосоми з
ефективністю 80% ідентифікуються методом FISH. Застосування методу мікродисекції хромосом, дає



можливість отримати унікальні ДНК-зонди для ідентифікації ідентифікації хромосомного матеріалу не
визначеного походження. Додатковий хромосомний матеріал ідентифікується методом FISH із WCP ДНК-
зондами з ефективністю 100%. В разі виявлення в каріотипі методом GTG хромосомного матеріалу не
визначеного походження або складних хромосомних перебудов, застосування послідовне застосування
різних модифікацій FISH дає можливість ідентифікувати більшість хромосомних аномалій. На підставі
отриманих даних, було розроблено алгоритм молекулярно-цитогенетичної діагностики для ідентифікації
таких випадків.

2. The dissertation is devoted to the actual problem of laboratory genetics - determination ways to optimize the
process of identification of chromosomal material of unknown origin and complex chromosomal rearrangements.
It is shown that the final determination of the karyotype of the patient requires a complex molecular cytogenetic
methods application. By standard cytogenetic approaches karyotype is determined by the final in 94.4% of cases.
Methods of CBG, QFQ NOR-Ag confirmed 84% of cases of chromosomal polymorphism. And 16% of cases of severe
chromosomal polymorphism detected by GTG, is the result of translocation, and need to be clarified by FISH.
Identification by FISH of marker chromosomes is effective in 80%. Application of chromosome microdissection
allow to get a unique DNA probes to identify chromosomal material identification not specified origin. An
additional chromosomal material identified by FISH with WCP DNA probes with an efficiency of 100%. In the case
of chromosomal material not specified origin or complex chromosomal rearrangements, in karyotype, the use of
consistent application of various modifications FISH provides an opportunity to identify the most chromosomal
abnormalities. Based on these data, the molecular cytogenetic diagnostics algorithm was developed to identify
such cases.
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