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��! @���"� �*) I���J�5                   ��! I���J�5 #���"�% �* �"&���.���"��� 4	��� �
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�   –  *) D%��������& #�����J&�	� 	�����"A �"�������� #�����"
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��������                      
.(J?! #"
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�.�   %         Y*�	�� ����� ��> ��*�� ���H ���*                                     

�.�   %         Y*�	�� ����� ��*�� ���H                           

  

�����	      #����J&�	��� 	����"A #����"�%���� @�����"�.� #�����"�% #8������%�� �"������� #����"
��* 4�	�����5� 4�����&                                                                   
�6� U D%���&            ! U1 ��H�	�* 	                  �"%��� ��&�� �"��� #"
��* 4�	�5�� .	���� �� �	�T�� (��	�                                                        

��! (
��%�         0���� �������� .#��/�	���                    �   �"����� ���� B��9 ���.�" D%�����& #��J&�	� 	��"A �
8���� @���"� ���&                                                 
0����� 
8������ 0������ �* 	!���J��                            �  ���"&J�� �"����� ��0��9� @��"��� �0��, 	����6 @&���"                                          �0��,� �((��"�5�)              

���� 	"A '��" �����                    �0�, ��� #����%�� 7��H"�&�� �* #�"�%��� 7��%��"��� S�% �* '%��& D%                                                             
�"&J�� �"��� ��& ��9" 
	E��                              .4�	�5� �0, #./�* ��� .0���� �"��� �& 	�)� S�%���                                                   

 ����%, 4	�           (Huntingon's)  

 ��6��� #���, 4	�                 (Brittlebone disease)  

.H��� (/���              %��"���          (Myotonic dystrophy)  

5� ���*      ���� 
�	�!            D%����& #�J&�	� 	�"A #�"�%�� @��"� ���&                                  (Autosomal recessive 

disorders)  "�X& �
���������� �"������� �* '����%��&) #�����%���� ������9�                                          ����".   4�	�����* 	�����6�! (�"����"�%���� #                         
����"&J�� �"������ 
������ '���%��& ) #���J.��� �* 4	������                                            ���!� (0������� #���."�*�                    	����6" U #�������� �0���,                  

/�	������� 4	�������             ������� �0����, 7�����J"���� .                   �"������� �� 	!�����J�� �"�����.� #����.��� ������9� �* �����9�" ��                                            
�"&J��       ! (
%� �"%�� �&�� �"��� #"
��* #"/�	��� 4�	�5�� .                                                     .#/�	���          
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•  ��*���*��           Thalassaemias  (������ +�	%� �,	�� ����!)                              

 ���� ����9�" �
���� �"&���.��", b3���                            �   ) �"&���.��� ���� 7�
����                    (�

����� #��"
"�&& #.���.� ���,�                          
�����"&J�� b3��������                 	�����$ W�����% ������ �"�����%/�� 
������� W�����% ������ 
����"�&&�� �
����"
� �"�.�����.� ������ ������9�"                                                              

 �� ��9�" �"&�.���"����                       �    ���� �
�� (9� 7�
��                     �   	��)� I3����� 
�"
��� 	��%� ��& I3� '.�                                   
.�"&�.� �� �	�&�                  

, 
"�&&�� 
"
� (�B� W��%*�                           :   

  

  

  

 ��	 �������	9�� '.��                    ��     �"&��.��� (��B� �"��9� ��� #��8����� �"���� #������ 
����                                                  
.��"3 �"�� �E�* �"� ��, �"J"�% �"%"� �� �	�&� #������� �0,� �E�* W�%                                                                      

 ���	 ��������	9�� '��.� 
����"�                         ��     �"&���.� (���B� �"���9� ���� #��8������ �"����� #�������                                           
,� ��"& W�%              :�� �	�&�           

�   –  .��.�&� �"&�.� �� (�8�� �"�                             

�� �"�      :����% ��,� ���� �"&�.� �� (�8                                

     ����     G     ����     A 

�   –  �� (�8�� �"�              .���
 �"&�.�              �   –  .��"& �"&�.� �� (�8�� �"�                           

��! ���?% �* 7�	��EJ +�
���� #���"�% 4	����� �* @���"��� +
�����                                                    '��.� 7���%"��� #�������                   
�	��EJ� #���"�% �* 7���������	9�� I�3���* �"��& #��.��9 	��"A (
���&� #��".��� #���"�% 7���������	9��                                                                               ��� %      

���! �* (	�������	&��) _����%�� I
���& #���?J%� ����9�                                          #����"�% �* ��������9� (���& _����%�� #��".�� I�����%1 �����9�                                            
! @�"��           * � 	 (��	��� @"H�� #".��                          (Procesing)  �����&�          .`"�� �"��	& '�1 ��	�" U                          
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� �                 �"��"��/ �E��                            � �  �"��"��/  ��"&                

��  !  +�
��� �8�� �"��"��/�� 4	                               :����% 
��"� �-	���                     

:������* �-�!                

•  
���� W�%��            the la.  ! �?%� #�"�% T�%"�                     .������	9�� '.� �E�* 7�%"�                           

•  J������ W�%��              the la.  ! TJ�� �* �E�* 7�%"� 
�* �?%� #�"�% T�%"�                                            .��E% �"���            

 ������* ���	              (B-thalassaemia)  

	�
��?� '��.� 
�������                  ��! �?%����           
����� >U�* >�
���� �?%���� ����9 �L��! .����"& �"����� #�������      �    �                                     
 '��6��� �"���"��/�� '���" ��� +
��"! �"���� #������                                             Tha lassaemias Cooley's anemia  

��! 	���6��          
N���� '����5� #%�����                 �  ���	 *����	�� ���@                 	���6�! W����%.� 4"����� +
���" ����"�5� 4���&                                   
B���� .#������� ����� ��6�� �0�� 7�%"�9�                                        � M      .�
�� (?% '.� 
���" ��"& �"��"��/                                   

 ���% 
����" ����9            N   ��! �?%��� #���"�% �"����"��/ ����"&� �����
 '����" 	
���% 	���$                                                  �����
� ����"& 7���%"�                 
+	     .�"	�)� �"��%�� �� >�/�
� (*                   �           

•  �������. +�             Huntington's Chorea  

��/�	� 4	���           ����� 
8���� ���%9�� D%�����& J&�	��� 	��"A 	
���%                                        @��"&J��) �E����9� ����� '��.�                       
 3���".�%��        � ���! �	����/$ (���/��� .(                   ���! ��������� (���?��� #&������ٕ� _������ (B�����H�                    ٕ                 '���.� I�����%��� (�����	��                   

 ����H�	�* ����,* �* �����9 .I��������                          (dementia)   #���"
�	1 	���"A 7����9	�& @������� (.�����                             (ataxia)  
 �"& ��"! �H�	�* 	�6��                      ��  ���    �! 	��6� 
� (�& ����%�� 	��� �� #%�                                  b
��&�� �"�%�� 	���                 

���! (������& 4�	����5�                 ����     �"����� #����"�% 4	������ �0���,� .p������� 
���%� `%	������ ����/ @����8�9U�� #"����                                                        
 ��	 ������	9�� '.� (@"��) @�J��                                �    �J��?� #!��H1 ��� <���% (�.���� .	"��?�� W�	0��� '�.�                                              

�"&J�� �"��� (��
 #"
"��.9"%�� 
���?.� �		9��                                                
N�! ; * D           �  ! (.� '�1            .<��%�� �"��	&��                  
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• ����� /����� +�                 �  �$�,�� �!          �  Cystic Fibrosis  

��! >�	�����%� #��"/�	��� 4�	���5� 	��/9* ���,�  �                                   ��/�	� 4	��� ���,� .3���!�?��                         D%�����& J&�	��� 	��"A                 
! �3��� �
� �� �	�&� 4	���� .`%�� �%9��                                          ! �
������ aB�5�                    <��%" #�8	.� #�"8BJ�� ��"B���                          

��! 	"�
��� +
���" �* ���9�"� #��"8����� ��������� 
���" J������ ���"B� ����%�                                                             ��"	9%&�� ���"B�             �p��.9�� �D�           
.#"��.� (�%�� I�����                       

 �	 ������	9�� '.� �"��� 
��"�                               �    '�.� (���"� �6%�" �"��	�& ��� (�8�� �"��� �0,�                                          
 #���".��� I�����A (B���� 7����%�"U� W�����%* (���9 (
����&�                                       Cystic Fibrosis transmembrane 

Conductance (CFTR) regnlator   '���1 (������� #��E"6��� �0��, 
��?E" �	��EJ +
����" ��
��%��                                              
%�   �"������ (�����
L& <������" �* ����9�"� .�	����5� 7����%�"5� (���?% ����%��� 7����%�"5� ����� 	����$ W����%� 0���E                                                                            

�"&J��         %"��� ;B��� -"	J ��                    .   

•  ��.����         Alzheimer's Disease  

�! 
������� �"���� '�.� �	�EJ +�
� '�1 ��	"�                                           ��	 �������	9��               ��     ��� (�8��� ��,�             
�� �&�.� ��09� .#".��� I��A �"��	&�9".� �"%��                                              ��	 ������	9�� '.� 
����                        ��    (S182)  ��    

 ����9���       AD3   (��"�5��       E4   �"��	��& ����&"��&� �"��� ���& 
�����")                            Apolipoprotein @���"9	� �* ����9 .               
 �"������      STM2   ����	 ���������	9�� '���.� 
���������                           �    4	������ ����� W����%�� �0���,� .����& �	���EJ +
���� �01                                     

 ����! '��"           (Volga German Kindreds)   �"����       STM2  ��� �&��� DE% ��                 P �" �   �"�      1�    
�	 ������	9��              ��  .   

• ��	�� ���0������ +�                     �  (����������)              

���/�	� 4	����            >�
"
���� >����".?� ����>E.�� @&����" ����%L! <������" ����� �0�ٕ� `%����� D%������& J&�	���� 	���"A �      �       �                           ٕ                       
��.?��� S��.���� ���H�	�* ���,*� .�
"
��� ��� >H"* #��"%,0 #�����ٕ�                                 �               ٕ     (���&�� 3��"��"� 7��%������& @��������                               

�%"� .�"!�	"& ("%E�� 4�� 
���&                               ���9�" �"3�%�� �0�,� 3B"��9�	
", �"�%U* ("%"! �?%� #�"�% <                                                      
! >�"�"&J  �         ! ��"��� �9�"� .
&9��                         (9�) �"%��� 	�� �� '��5� (��	���                                 ��  .(    
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• ������� �&12�� �.� +�                        �  Myotonic Dystrophy  

����/�	� 4	����� �����,�               
�	�� 4�����&?%U� 4�����& 7B����H��� J������&%� #&������� @&�����" 
8������                                                �  
 S���H�     ��! @���"� ��0��9� (7��9�	���9) �"�����& I���H"& ����"� 	����6� �7B��H���&                                                            .I������� 

��R��              

�! ������ 7B�H� *
�&� 7��%�� ��H& 
��& ��9�� ��>"�"&J @������ (EJ�� 
��" �� �>&��A�                                      �                            �         S��H��      
 �L�! #&���� �5� 7�%�9 �0�ٕ� 	�"&���� '�.� �	
�?�� 
�?!� -������ W0��� 7BH�� ��E��� I���	� ��                       ٕ                                                             

	����6" U �������EJ*                 �0����� #�������� 7����%"���� .�>
"
���� �����9"� .�	�����&� �
U������ 
����& ��"���.� 4	������                        �                                         
�	 ������	9�� '.� �?� 4	���                            ��  .   

  

•  3���� ���4��� 5�6�� 7�1� +�                              Congenital Adrenal Hyperplasis  

��/�	� 4	��� ���,�               ��! �0���� #".����%� I���H�* 
�����& 3��"��"� .`%���� D%�����& J&�	��� 	��"A                                                           
B�����d� 
"
����� �����?%� '����/%5�                    ����! >������"��	&��"� .a  �                  �"3����%� �?%����� #�����"�% �����,� .#������EJ�� �	�����!                                   21-

hydroxylase enzyme   ���	 ��������	9 '��.� 
����" �"3��%�� �0��, ���� (�8������ �"������                                                   �   ���    
 #��?J%���        6P21  ���! ���?"�          � ����& #������� 7����%"��� #��?J%��� �0��,                                 MHC   -���!������ #��"���� �����6%)                      

�"�%��         � 7B�9��� 4�& ��09� (����� �"B��                                 #"%"��	&�          C4, C2, B #�E� 	6%�) .             ���   .(    

  

•  ���	��� 7�� +�                Retinoblastoma  
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 "�  

/�	� 4	� �,�               ! +"&� �	� ��9�& 3"��"                         �! 	��6"� �"����                 �	��! ��� '���5� #�.�	���                      
.+	�" �%L! �"%"���& 	�6" ��
%�� #��EJ��                                         

�! �	�EJ +�
���� #��"�% 4	���� �0�, <�%"�                                       #�"%"��� #�?J%���                Retinoblastame (rb)  
 �	 ������	9.� #."�J�� W�	0�� '.�                                  ��    (13q 14).   

  

$%��� �&������ ���%���� �������� "�����  

X-Linked genetic disorders  

  

• �#12�� ������ �! ����� +�                          �  Duchenne Muscular Dystrophy   ��#�)     

��  .(    

���� 4	����� �0��,                J��?! 	�90���� @"���" ���,� �E����9� �����&                                
���! 4	������ �0���, *
���&"�                     	����� '����1 (�������� (���& 	�����6��                          ��     #%����    

 S�	��J5� 7B��H� #������ 7B��H��� S���H� (B����H�& 3��"��"�                                             
 	�� (& �& @����� 7��"� #"���5�                                ��     �* 7��%�         ��     ��,� #%�        

 �"��������� .#�����"�%���� 7������/�	��.� #�����.����� '�����/%5� -�����"	J ������� (�����?%"                                                      
 ��������	9� 	"���?�� W�	0���� #��"��% ���?" 4	����� ���� (�8������                                                   X  ���    

#�����?J%���         XP21 7UU
 ������� S������9�� '�����.� �"���������� 
��������"� .                                   
(Markers)   
�& '.� �?�            ��    �%�       ���	��       (15 cM)   ��� ��        

.�"���        

  

• �12�� ��1�� ���	 +�                      �  Backer Muscular Dystrophy  

 ������	9& J&�	� 4	� �,�                        X   #&������ 	�90���� (>�
"
�� D"�� ��%9��) 	�90��� @"�"�                  �                             
������       * ������ �����9"� ;�3���� �* ����9�"                         '����� ����& @�������� ������%�� h"����"� 4	������ �0���, (���?%� (����EJ                                               

 	���.9� �"3��%� ���?%� ������5� '���� �"��&� ���%"&  S"���H J���&�	� ����%,� .	������  S����%�                                                                       –  �   –  
�
 7�E��!          �   �������	9.� (�"�J�� W�	0��� #�"��% 4	���� ��� (�8����� �"���� 
���"� .3�%"��	
",                                                                        

X.   
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•  8�� 5�.�4          Lesch – Nyhan Syndrome   

/�	� 4	�            D%���� ������	9& J&�	� 	"J�                           X   �"3�%� �?%�� T��%"�                 HGRPT   �"�����       
 ���� 4	��� �� (�8����                       Xq.26   ������	9�          X   ! �!���9� �9�"�                  .�
U��� (& �"%���                    

•  7�������! �	 ���� +�                        X   ���	       Fragile X –Mental (Retardation 

Syndrome)  

���.?� S���.�� ����%� T����%" 4	���� ����,�                             D%������& J&�	���� ����,�                  ��������	9)         –  X���! ����?"� (           
 #��?J%���        X-q27   ��������	9 '��.�             X ����%�� 	�T��� +
���" ���9�� �
U����� 
��%� ���H�	�* 	���6� U� .                                                 

1<3��        �! 	�T����             >�"&��% 	�"&9�� D*	��� ���� ��� 3�"9	��� '�.� #&������� #�9	��� �	�/9 ��� �B�9�� �                                                                   
 �05�� �0���� 3�	��& ����                    –   	��"&9 �������           –  	���6� U� 4	���.� #��.��� ����9� �5��                                4�	���5� ����".�             

 #&�%& 	�90�� ����EJ5 �.?%� �9��                                ��  .(%     

  

•  7��� ����0��.               Heamophilia  

+	  ������	9) D%�� �& #&J�	� #"/�	� 4�	�*X #�"�% .
"
��� S3%��& 3"���� (
, �"."!��"��� �� ����% 
��"� .J.��.� #����� (������ �* 
����� �?%�:  

�   –   * �"."!��",            Hemophilia A 

����%"�    J.�������� (������� �?%����� <�                    V1111   7U������ (����/�" �����,� .(S3����%�� 
�����H� �"&�����.���)                                     
.W�%�� �0, �"."!��",                      

�   –   @ �"."!��",            Hemophilia B (Christmas disease) 

 (��� �?%� <�%"�                (1X)   W��%�� ��� �
�� (�* ��%9�� .���3B&�� 7��B&�&�	/ 7��%�9� 
��*                                                     
.-&����         

  

�� �&������ �
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 '! 	�6" �,�             a���9�� ��H�	�* ��,*� .4	���� #�.��� 7����5� -�"	J ��� (?%"� 	�90��                                                            
��! D���?� 	���6"� ����6��� �"����                           ��! 7�,������ �"������ ���6�                         	
����� ���E?�� ����6�                 � ��� ���2�	 .           

! 7�E��E�� ����� �?% +
�" '/%5�                                  ! J"�& D�?�� �
��                    .�"���� ��6�               

  

• �,�� 7<� =	�$%�� >����� 7-�� +�                                  

��! 	���6" U ��0��� 	�90���� #��%�5� 4�����1 @&���" 4	����� �0��,                                                  ����    '��! 	���6" ���%9�� 	�90                    
.�,
U�* '�1 #&����� �5� �.?%�� +�%��                                      

  

��� �������� "����� ��'(�)'� ����% �*%�  

+ ��,	*��� ��

��� ���������	��  

:;���� <=� !�-�                  

• �! ���� +�##              �##�&�       ����R%��� (��EJ��) ���
                     (  Down's Syndrome   #���"�% T���%"�            
! �
�"3 +�
��                 �	 ������	9��               ��     (9�)     ��  .(   
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• ����* +�           

��! D%��� ��������	9 ���?% @&���& <���%"                               ) #��".���        ��    
���� ��������	9             �   ��������	9 +           

���    X.(    

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

�� ���9" 
�� ������ �	"R�� #&������ '/%5� 
����                                          �! 
�8�3 
�.� ��"
                   	��6"� #�&	�� #�?J%�                   
��! �	����         ��! ��"
��/�� ����%" U� +���J +
���" U� #����?�� �	"��� ����9�� .�"�
��?��� �"
��"�� 	���6                                                                         ����   

."EJ ��	 ��"
� ��9"� O�.&��                            .   
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• ���-���� +�              

��! ���?� @&���"�              ��! �
���"3 ���� <���%"� 	�90����                           �������	9��          X   ���     ���%"�9� `&���"! 	90����                   
/�	���         ��     >������	9 �         ��9� #"�%��� 7�������	9��) �                             XXX(   

 ����� �"��	0������ �"������� (����J 
�
3���"� .�"�"�������& 	�����H 	����6" 	90����� �����%" ��
���%��                                                                       
�"&J��         
/ ��%" 
�            �  � !�       .O�.&�� ��            

  

•  ���) ���	 +�              ��  :(    

) �	 ������	9�� �
�"3� #�"�%                             ��  ! @&��"� (             .?� S.��� �����& 7�,��� +�
�                             .   
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 ���) ������ +�                �  (   

! �
�"3� #�"�%                 ) �	 ������	9��                �"  
N�"� (       �  �.?��� S�.���� 	,��6� 4��& +
�� '��1                                 
! 7�,����� 4�&�                  .����� I�3�*              

  

  

  

  

  

  

  

 

• (��-��&�0 7�����) ����� �������� +�                                          

 ����	 ��������	9.� #���."�J�� W�	0����� ����� I3���� (����?�%� #����"�%                                                 ��     #���."�J�� W�	0�����& ����������                         
�	 ������	9.�              � .   

  

•  �   ��2�� /����� ?���! �) ������. /��� +                                     � (   

�	 ������	9�� �� I3� �?%� #�"�%                                �   .?��� S.����& 3"��"�                       .D*	�� ��� 	R��                 

  

•  (@��2��� @��	�� ��$) ���� @��A +�                                     

) �	 ������	9�� �� I3� �?%� #�"�% T�%"�                                        � (   
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�������� "����� -�)*� .�&  

����	
& >�I
��& #��.8���� �	���� #����	
& ����"      �                             
��%�� .'��/%* �* >�	��90 ����9 I����� @������� ������� #               �                            
.8������ _"	������ '��.� (�������& *
��&� #��.8���� �	���� ����	                                                   
����� ���� (��9 ���� #&����V�                     �   �* (��EJ��         

 ���"� .���&	�*� �"
��� �� 7���.���� (��� ��9 ����1 #"?& ��	" �/ ��E% @����� �� �* �&	�*                                                                                         
 	 7
�� �1 @	�5� �"& ;��3�� 7U�� ("���                                        #&�    �U� �* #����� 
U�* ��%�9 I����) �"��3��� �"&                                          '  

#��&�	 #���	
 #��"* �* #����N�                          #��/B/ �
��� '��.� #��.8���� �	���� ("����� (��H!5� ����� .����0 ���� 
���&*                                                       
* (��� �* @�" ��9 (�"�*                        �  .�& #����� #&�	?�� (���� @��� 	�$ ���                                       

��! ���9�� .#��."�J #����	
� >�
���� �3.������ #��?"
 	��"A 	��&��� #��?"	J�� �0��,�                     �                                             ���"����"&�� (��6              
0��� (B��U� 
"
�� 
%� #���� #
 	/9* �"����� #".�� 7�&�* ����"%?�� #"83����                                                                           �   +
��"     

�    ! #"/�	��� �	E���                     ��%�� 4���� �* #"/�	��� �
����                                �  ���	 (7 � ' )              �  /�	��� 4	��� �%� <�%"                        
.

����         

�����! ��������%�� 7������%"� #�����J"	� �������	 W�	������� ��������* 
������                                          �����%"��� ��������� 
�����"
��                  �����1� %�       
����� 4�	���5� ���,* ����� .4"	����� �"���.� 	����&��� (��".���� #��".�� (����" ����� 7���������	9��                                                                                ����   

, ��& 7�%"��� ��9� 
"
��                         .(�"��� #"
��* 4�	�5�) :                          

�   –  .#".�%��� �"B��� �"�"%* 4�	�*                               

�   –  .(�"��"��/) J������  4"&5� 	�&�� �"�"%* 4	�                                             

�   –  �"9�� S".���             .   

�   –  ".9�� 4	�         .D�"95� �

��� #                  

�   –  .�"	�"%��"9 ("%"E�� 4	�                         

�   –  /�	��� (�"��
) �"9�
 4	�                           .H���      .   

�   –  /�	��� �
�� #��"� 4	�) @ �* �"."!��"���                                        (   

"   –  .4�	�5� �� �,	"A� .����"�%, 4	�                                 

��! �?%��� #�����%�� 4�	���5� '��.� #������& S���9�� ���9�" ���%* ����9                                                       7���������	9�� I�3���*                   
�* 	R��� #",�%��                  ! �
�"3          
���� �"����� ��
����& �,

�                             �  .#"/�	��� #"�
%��� 7�"%?� �*                              
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���! �����%� S����9�� �* 4�	����5� �0���, @���%�� ����9�" #���"/�	��� #"����
%��� 7����"%?� ��
�������&�                                                                          
:>�	9&� ���B� �9�" '�� �
U��� +"
� (�EJ5� �"& �* (���� (��	� �                                                            

• %"��� @"9	��� #!	��                      ���,��H�� (;��3�� (&) 
	E.�                              ���%�� 4����� @�"9	�&                    �   	��)� S	�J.�           
������    �  ������ #"���H	��� 7����%"��� '���.� S	������� ��J������& ����9�" +���"� ����& �	����?" S�����                                                                �����.��"       

.#"/�	��� @�&�d� #�"�% �"��� (�EJ* �
U� @%�� ��H% '�� ��0� ;��3�� '.� �".&?���                                                                                

•  ���%��� �����"���� #��H"�&�� I���?�%� ���9�" ����9                                        �  ��! @������� (��& �"�".�����                        &%*    ���/ 	���&��U� #��&�               
! �".��� 7��"3�� �H�                       ." ��9 �5� ��	               :   

���! �
	���E� #���".� 0����T%                     #�������� #���.�	�             (Morula)   	����&�� �"���%��� �����                 �  ) � ���     (����"B�      
 #��J&�	� 7U����� _"	���� ��"
��� ����� �
��"
� ;��3* ���%� 
"E����"� ����0� .#��".��� �0���� ����E�� I�	����ٕ�                                                                                   ٕ 

 ��������	9&          X  0���� ����%"& �@����� U +���%�� �1 +��"�                               	���&��U� �0��, ��0��9� ���&����1 (�����" 	�9                                    
���%"�U� (0�&�� �"������ -�"	J ��� #�"/�	��� 4�	��5� 4��& #�!	��� ���
����� ��9�"                                                                          0���* �*       

 (����E� ��
������� #"�"������ (������ ���� #��%"�                                      PCR  ����� (��/� #��%"�� 4�	���* 3	��E�                            #��J&�	� ����9�            
 ������	9&          X  .H��� �"9�"
 (/� �* 	��H (/�                             .   

 �"����� ���9�" ����9                7���".!	�� #��"%?� ��
������& ������%�%, 4	���� #��".�%��� #��".��� 4	���                                                          
��+	     ��! �������� +��"� ���� SB����� 
����� '��.� 
������                                         ���J?M� ��
��%� * � 
 ����� �* #��"/�	��� �
������    �                                    

�,�) 	��?�� 7��"3%L&                     /�	���� J"	���� ��J?� #���� 7���"3%1                                  ��     ��� <��%"! (#��&�/ #�%"�� �����                            
 � 
 ����� ���J (����J* SB����� ����0                            ��&	�9�� (���E��& '����" ���� ��
������ 
��%�� .�����J 
���& *                                                   ��1�    

 �3���� #���8", '���.� ��������J* @����� @����	� ����J?�� �0���, �L���! �"����B"��� a������*                                                           (bands)   �����%3� @�����          
�8"3���         * #��!	��� #����� -	��J& ������&��� '��.�� ����".� S���9�� ����" ����0 
���&� .                                                            �  ��� *���#;          ������      

.* � 
 ��� 7�%"� '.� #%"��                            

������	9 ��
������&               $��&� $	      �    �* 7�������� �
������� (���".� ������%�%, 4	��� �"��� 
������)                                                 
 7����������         (Probes)   ����J 7���������� .;��3����� (���& ;��35� '���.� �	����" ����%* �����9 �"������ �0�����                                                            

 (�����M�� #��"
"��.9"%�� 
������?�� ���� �"����� �&����� ����� ����%� (���9 ����9�"� * � 
 ������ J"	��� ����� �

����    �                                                                               
 S���9�� (����") ����� 	��"6%& (������	� �	���")                                     #����T& ���".�           X #����� #��%�.� 
������ 7����"3%L& �* (                               

��! #��%"�� 7����&��� ���� S���9.� 7�������� �0��, 3��"��� ����"� .��E���9 (����"                                                               ��
��%� ����0� �"�����                 
 ������%"& (�"����� ���".� -��.J") J���&�	� +
��� �0�ٕ� ���%� S���9�� @���.J��� * � 
 J"	����� ���� J&�	���                                         ٕ                                         

* �* �����&��� #�!	�� 
�	���� �"���� �* * � 
 ���� ��9"                                                   �  ;  ��0�&� D���.� #�.&�?� 7���&��� �0 ��& �	�E                                     
.�
��� �� -?���� ��"                      
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������ /�%�� ��%0� �(Positional cloning)  

������� �%���� -�)*��  

������ 7����"%?��� ����,* �����                      ���,� #���"/�	��� 4�	����5� ����� #��8������� 7����%"��� #�����	
� �
�������                                                       
���! �����9) #&������ 
�	���!* �����& 7B8����� 
������� @���.J��                                           �� D"���9��� 4	����             .����"��       .����/	��� #���"E"9� (                 

,� 7��&��.� #�6�%��� 7�	�	9��� �
�����                                         .(#!�	�� #E"6� ��� D"��) 	�) 
	! �� S.���                                           

���	      ���%��� �����"��� 	���J� I���%/*                          �  ����3 ���� �I3���5� 4�&��� (
���&� +
���" #��H"�&�� �*                                           

���� 
%�� .(
���U� �
���ٕ� (
�&���) '��� #".��& ������	9�� DE%� �"
"����	9��                         ٕ                                                      7��&����� �0,              

�%�" �0�, �L�! (�8���� �"��� �� @	?��& 7�	�	9��� �* #�6�%���                                                             ;��3* �"�& +
��" ��� 
����U� �*                            
���!� �"�&��������� �"
���"����	9��                              �	������ +	������ 	���&��� #�������� �0���,                             (Co-inberited)   7�����B����         

��! `&���� 	!���J�� �"������                        	������ #�����           (Juxtaposed)  * ��������	9�� '��.�                 �  & @��%��&        ����H�     
.4�&��        

������ �* _���%.� * � 
 ����� -	��J �
������� +���&.� #��"�
&�� #��J?% 	��&��� 7����B��� �0��,�                                                                             	7   
����� �* 3�E?��� .�
�"
�� �* �����	
� @��.J��� �"���� '�.� 3E?��                                                             '�.� 
����" �������	9�� '�.�                         


���� @	?���& ��?� (7U�
���) 7���B��� 7�%�9 �� �01 #���� @"���� �* 	!�J�� �"��� 
"
��                                                                                ��� 
"      
.�"���        

! �"��� 7��&��� #%	�?� �, �"��� '.� S	��.� #?"	J (H!��                                                         .�".���� 4"	��� 
	E��                       

 ���) *�6��� �
2 >�5��                      ��    –  (� ?-       

����    ������ 7U�������             .8����� _"	����� ������ �����9"                      T���&   �   �����9" ��
���%� �* #���"/�	��� 4�	����5� �����                                 
5 �* ��>%"�� >BEJ (& �� �&�%* 
 ����3��      �     �                            �  8���� �L�! .���             �* ��9�" �
U���� (�& �"����� � (                              

J��      .(���� 	�	���� �* 4����� ��".� S��" <8��%                                            

��%"�U� (0&�� ��!�                      �"&��5� 
%� �N�	�1 ��"� �"���.� #."��                                      ��  ���     (���� ��         
����%"�U� (8������� ���� �	"R��� #��"�9 @���� ����" ���"!�                                            ����%"�U� S"�������& 
��������                            ����� ����0�        

� �	�"� �#��� 	&1 (B�                     ." �� #%"��� �0, '.                    :   
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• 8��"�"9�� (".����                   ���� 
������ '�.� (U
���B�                         �! �0��� 7U��� 
����� '�.� (
��                             (�/�) ���%��           
 	�?E�� 
����� -� 7U��                      � .(   

•  �������E� (�"�����%��� ��������	J" +�����"�) #"�������%"�U� ������"B���& #���������� 7������������	9�� �������!                                                                   
! ��9 7
�� �1 �,0�0�� 7�������	9��                                     ) ���
 #�3B�� 7U��                  ��R%��� (EJ��              .(   o b e i k a n d l . c o m
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  �0����! (#"�"������� (������� ����� #���%"� 0����*) �����*                                       
����! 7����.�
* 
���� #."������                   
N������ �+
�����* 7�����               �   D����E%    

������%"�5� (0����&�� #����E"6�                     #������� �3����"� ������� �* '����.� .                       
������"%�5� (0����&.� ������ -�����E�                      ����,� �        #����?"	J�� �0����, �*               

! �,N�	�1 �9�"                 * ���"�,* �� ��& �>	"9&� 	/9* 7�                  �               �  
���    � #��/��/�� 	�������                 ��0��� ���� (��9& �(������ ���� '����5                           

  @����� ����� �����"! #"����E%��� #���"9%.9�� ����"�3��� �����                                          �  0������     
����, #"�"�������� (��������� .4���������& 	�	����                                   ������ I3�����       

 ��
������& ����%� #��%"� 0���* ���9�"� �#��"��%���� #�"������                                                
 ������         �* �(����&���� (B����� ������ ������1 �(0����& �	����&1                                           

! ��0� ��J&�� (B�                    	9&� 7�              

 ���� I�
���&�          "   ����*    '���� �"&        ��     	7   ��     ������ .>���&���*       �      
 #�H"�&�� ��� ��?���� #"�"���� #".����� �"B��� 7%�9                                                
 ��& ���/�� >�
���	1 �%"J�� �* �"J��� ��%L! �#&�����           �                                      

/�	����� �"���9�.� #&���%��&                         ��, #��?"	J�� �0��, 	���H� �
���1 �* '��.� :�"��%�.�                                          (
����& #&������ ����%*                  
8�?.��� 4���V�                 "%�5� (0�&�� @���" ��� '.�*                          ���   ���"%�5� (0�&��! .                    	�J� #&��% ��� 
�"3"                 

 ���� @	��?" ����& 4�������                   �    ���� @	��?" ����& 
��"3" #"�"������ (������ #��%"A 0���* ����%"& #��8����&                                                       �   ���    
.#8����         

����� ���"B��� (��".��& �"��%��� D%��� 
��"
�� >���H"* ���9�"�                                   �             * ��
������& ����".� (����%                      �   ����   
���! <8����%�� (BR������ �"
�����.� ����9�" ���%* ����A	� .�"��9"%9���                                                      	���"A 4�	���A5 ��,
��"�� D%���� 	���"���                             

�"8	�� S
��� �* U1 �#"&J                           ! ����
���� �,                  (����" ���9 �01 ��"! 4����� �T�& 	�	 0����                                          
��� 7U���� �� #���& �&��� >BEJ �5� @�%� �*                          �                  ������	9 
�* @�� 		?��                         .D%���        

 7�5�� >�5��               ..�
������'�� ;���                     

�    � �"�"%* (/� 4�	�5� 4�&                       #��8�� �?� #".�%��� #".��                          �   7�	�EJ 
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