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Informacje 
o genach z 
regionu 
aberracji 





Roczny chłopiec. Wskazanie: aniridia obustronna (zaburzenie rozwojowe polegające na braku tęczówki oka)
arr[hg19] 11p13(31,802,293-31,835,038)x1         o wielkości  ~91 kb













Wskazanie: agenezja ciała modzelowatego u płodu
Wynik badania: arr[hg19] 20q11.21(30,889,888-31,028,491)x1   352.06Kb







Informacje o 
regionie 







Ensembl - sekwencja genu



Human Genome 
Structural Variation



















Low copy repeats - LCR



The International 
Standards for 
Cytogenomic 
Arrays ISCA





The International 
Standards for 
Cytogenomic 
Arrays ISCA



DECIPHER



DECIPHER
https://decipher.sanger.ac.uk/



Haploinsufficient
Genes



Ocena „wrażliwości na dawkę”





















Konwertowanie pomiędzy bazami





2-dniow noworodek, chłopiec, spodziectwo, blueberry muffin baby syndrome.
arr[hg19] 11p15.4(3,898,814-5,032,682)x1    ~1,3 Mpz























3 – letni chłopiec. Wskazania: zespół wad wrodzonych, hipotrofia, niska odporność
arr[hg19] 16p13.11(14,910,213-16,194,575)x3    1.6Mb – region o niepełnej penetracji
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