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Ген ангиотензиногена



БАЗА ДАННЫХ OMIM

http://www.ncbi.nlm.nih.gov/omim/



БАЗА ДАННЫХ OMIM
Аутосомные 

гены
Х-

сцепленные
Y-

сцепленные
Митохонд-
риальные Всего

Количество описанных генов 13963 683 48 35 14729
Количество описанных 
признаков с установленной 
молекулярной природой

3950 287 4 28 4269

Количество описанных 
признаков с неустановленной 
молекулярной природой

1543 134 5 0 1682

Количество малоизученных 
признаков с предположительно 
менделевским типом 
наследования

1731 113 2 0 1846

Статистика по базе данных OMIM
на 17 октября 2014 года



БАЗА ДАННЫХ GeneCards

3931 "disease genes" are currently present in the GeneCards database 

http://www.genecards.org/



БАЗА ДАННЫХ NCBI

http://www.ncbi.nlm.nih.gov/projects/mapview/maps.cgi?taxid=9606
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Основные этапы позиционного клонирования



ЦИТОГЕНЕТИЧЕСКИЙ АНАЛИЗ

Внешний вид пациента и кариотип
при синдроме Клайнфельтера



FISH (ФЛУОРЕСЦЕНТНАЯ ГИБРИДИЗАЦИЯ IN SITU)

Схема постановки анализа FISH



FISH (ФЛУОРЕСЦЕНТНАЯ ГИБРИДИЗАЦИЯ IN SITU)

Детекция амплификации гена
с помощью двухцветного FISH



FISH (ФЛУОРЕСЦЕНТНАЯ ГИБРИДИЗАЦИЯ IN SITU)

Трехцветный и многоцветный FISH



КАРТИРОВАНИЕ ГЕНОВ, КОНТРОЛИРУЮЩИХ 
ЗАБОЛЕВАНИЯ ЧЕЛОВЕКА ГЕНЕТИЧЕСКОЙ ПРИРОДЫ

http://hapmap.ncbi.nlm.nih.gov/index.html.en
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Совместная сегрегация мутации (отмечено квадратом)
и болезни (А) в ряду поколений
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Анализ сцепления
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http://www.ncbi.nlm.nih.gov/snp



КАРТИРОВАНИЕ ГЕНОВ, КОНТРОЛИРУЮЩИХ 
ЗАБОЛЕВАНИЯ ЧЕЛОВЕКА ГЕНЕТИЧЕСКОЙ ПРИРОДЫ



КАРТИРОВАНИЕ ГЕНОВ, КОНТРОЛИРУЮЩИХ 
ЗАБОЛЕВАНИЯ ЧЕЛОВЕКА ГЕНЕТИЧЕСКОЙ ПРИРОДЫ

Коммерчески доступные платформы генотипирования
на микрочипах высокой плотности 

Платформа Количество полиморфных маркеров Охват, %

Illumina HumanHap300 317511 75

Affymetrix SNP Array 5.0 500568 65

Illumina HumanHap550 555352 87

Illumina Human610 620901 89

Illumina HumanHap650Y 660917 87

Affymetrix SNP Array 6.0 более 800000 83

Illumina Human1M 1199187 93
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Группа STS-маркеров в 11-й хромосоме человека
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Группа STS-маркеров в 9-й хромосоме человека



КАРТИРОВАНИЕ ГЕНОВ, КОНТРОЛИРУЮЩИХ 
ЗАБОЛЕВАНИЯ ЧЕЛОВЕКА ГЕНЕТИЧЕСКОЙ ПРИРОДЫ

STS-маркеры гена RUNX1 человека
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STS-маркер AFMB280XD9


