
Πολυσυγγραφικό έργο στο οποίο παρουσιάζονται οι
βασικές τεχνικές που χρησιμοποιούνται σήμερα στη
γενετική διάγνωση και οι βασικές πληροφορίες που
οδηγούν στην κατανόηση των αποτελεσμάτων μίας γε-
νετικής εξέτασης. Εύχρηστο και περιεκτικό, το βιβλίο
καλύπτει επαρκώς τα ζητήματα των εφαρμογών των
γενετικών εξετάσεων και της ερμηνείας των αποτελε-
σμάτων τους.

Συγκεκριμένα, συμπεριλαμβάνονται οι διαγνωστικές
τεχνικές της κλασικής κυτταρογενετικής (καρυότυπος),
της μοριακής κυτταρογενετικής (FISH – Φθορίζων in
situ υβριδισμός και aCGH – Συγκριτικός γενωμικός υβρι-
δισμός με μικροσυστοιχίες) και μοριακής γενετικής, και
συγκεκριμένα την αλληλούχιση κατά Sanger και την αλ-
ληλούχιση νέας γενιάς (Next Generation Sequencing,
NGS), την αλυσιδωτή αντίδραση πολυμεράσης πραγ-
ματικού χρόνου (Real Time PCR), καθώς και τη μέθοδο
πολλαπλής ενίσχυσης ολιγονουκλεοτιδικών ανιχνευτών
εξαρτώμενης από αντίδραση DNA λιγάσης (MLPA), αλλά
και την παραδοσιακή ανάλυση θραυσμάτων βασιζόμε-
νη στην ποικιλομορφία του μικροδορυφορικού DNA.

Οι τεχνικές και οι μέθοδοι εξελίσσονται διαρκώς και τα-
χύτατα, δίνοντας πολλαπλές δυνατότητες για τη διά-
γνωση και πρόληψη γενετικών νοσημάτων. Ωστόσο, η
κλινική και εργαστηριακή εφαρμογή αυτών των νεότε-
ρων τεχνολογιών σε επίπεδο ρουτίνας είναι ακόμη αρ-
κετά περιορισμένη. Για το λόγο αυτό το παρόν βιβλίο
περιλαμβάνει τις κυριότερες τεχνολογίες που βρίσκουν
ευρεία χρήση στη γενετική διάγνωση και υποστηρίζουν
την κλινική διάγνωση ασθενών με κληρονομικά νοσή-
ματα και γενετικά σύνδρομα.
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