
˿͍͔͔ͦͪͣͤͤ͊Ύ ͎͔͔͙ͤͭ;͔ͫ͊͟Ύ 
͙͎͙͒͊ͤͦͫͭ͊͟ 





ʅʘʩʣʝʜʩʪʚʝʥʥʳʡ ʤʘʪʝʨʠʘʣ - ɼʅʂ 

 

˹͔͍͔͊ͫ͒ͫͭͤͤ͡·͚ ͔͙ͣ͊ͭͪ͊͡Υ  ˨˹˴Φ 
˶͙ͦ͊͊͘͟͡ͼ͙Ύ ͔͍͔͎ͤ͊ͫ͒ͫͭͤͤͦͦ͡ ͔͙ͣ͊ͭͪ͊͊͡Υ  Ύ͒ͪͦΣ ͙ͣͭͦͻ͙͙ͦͤ͒ͪΦ 
˿͍ͦͫͭ͊͡ΎΌ΅͊Ύ ͔͙͙͒ͤͼ͊ ˨˹˴Υ  ͔͙ͤͯͦͭ͒͟͡Φ 
˿͔͙͔ͭͪͦͤ ͔͙ͤͯͦͭ͒͊͟͡Υ ͙͔͊ͦͭͫͭͦ͘ ͍͙͔ͦͫͤͦ͊ͤΣ ͫ͊ͻ͊ͪΣ ͺͦͫͺ͊ͭ 
 



ʉʪʨʫʢʪʫʨʘ ʛʝʥʘ 

1 2 3 4 5 

ͨͪͦͣͦͭͦͪ Ήͦͤ͘͟· 

ˮͤͭͪͦͤ· 

˹͔͙ͯͦͭ͒͟͡· 
A ς ͊ ͔͙͒ͤͤ 
˥ ς ͎ ͙ͯ͊ͤͤ 
̇ ς ͼ͙͙ͭͦͤ͘ 
́ ς ͭ ͙͙ͣͤ 
 
˨˹˴ ͙͘  
2-ͻ ͼ͔͔͚ͨ 

-s  ́
-˥  ̇

˴ͦ͒ͦͤ ς о ͔͙ͤͯͦͭ͒͊͟͡Σ  
͙ͦ͒ͪͯ͟Ό΅͙͔ ͙͙͊ͣͤͦͫͦͭͯ͟͡ 
 
ˢ́̇ψ̇̇˥ψ́́ˢψ̇ˢ˥ψ́˥́ψ̇̇̇ 



ʀʟʤʝʥʝʥʠʷ ʥʘʩʣʝʜʩʪʚʝʥʥʦʛʦ ʤʘʪʝʨʠʘʣʘ 

     ˸ ͯͭ͊ͼ͙͙ ͎ͣͦͯͭ ͍͙ͦͤ͊ͭ͘͟Έ ͊͟͟ ͍ ͙ͫͦͣ͊ͭ;͔͙ͫ͟ͻΣ ͭ͊͟ ͙ 
͍ͨͦͦ͡·ͻ ͔ͭ͊͟͟͡ͻΦ  

     ˾ ͙͊͘͡;͊Όͭ ͎͔ͤͦͣͤ·͔Σ  ͻͪͦͣͦͫͦͣͤ·͔ ͔͊͋ͪͪ͊ͼ͙͙ 
όͣͯͭ͊ͼ͙͙ύ ͙ ͎͔ͤͤ·͔ ͣͯͭ͊ͼ͙͙Φ  

Å˥͔ͤͦͣͤ·͔ ͣͯͭ͊ͼ͙͙- ͙ ͔͔͙͔ͣͤͤ͘ ͙ͦ͟͡;͔͍ͫͭ͊ 
͔͍͔͎ͤ͊ͫ͒ͫͭͤͤͦͦ͡ ͔͙ͣ͊ͭͪ͊͊͡ ό͔͙͙͙͊ͤͯͨͦ͒͡Σ 
͙͙͙͙ͨͦͨͦ͒͡͡ύΦ 

Å̆ͪͦͣͦͫͦͣͤ·͔ ͔͊͋ͪͪ͊ͼ͙͙ -  ͙ ͔͔͙͔ͣͤͤ͘ ͫͭͪͯͭͯͪ͟· 
ͻͪͦͣͦͫͦͣΥ ͔͔͒͡ͼ͙Ύ όͦͭͪ·͍ ;͙͊ͫͭ ͻͪͦͣͦͫͦͣ·ύΣ ͙͍͔͙ͤͪͫΎ 
ό͍ͨͦͦͪͦͭ ;͙͊ͫͭ ͻͪͦͣͦͫͦͣ· ͤ͊ мулύ̄Σ ͭͪ͊ͤͫͦ͊͟͡ͼ͙͙ 
ό͔͔͔ͨͪͣ΅͔͙͔ͤ ;͙͊ͫͭ ͚ͦ͒ͤͦ ͻͪͦͣͦͫͦͣ· ͤ͊ ͎͒ͪͯͯΌύ ͙ ͒ͪΦ 

Å˥͔ͤͤ·͔ ͣͯͭ͊ͼ͙͙- ͙ ͔͔͙͔ͣͤͤ͘ ͫͭͪͯͭͯͪ͟· ˨˹˴ ͍ ͔͔ͨͪ͒͊͡ͻ 
͎ͦ͒ͤͦͦ ͎͔ͤ͊Φ  



͙́ͨ· ͎͔ͤͤ·ͻ ͣͯͭ͊ͼ͙͚ 

Å˻ ͔͙͒ͤͦͤͯͦͭ͒ͤ͟͡·͔ 
Å˨ ͔͔͡ͼ͙͙κ͙͔ͤͫͪͼ͙͙Σ ͍͙͊ͪ͊ͼ͙͙ ;͙ͫ͊͡ ͙͚ͦͨ͟ 
   ͎ ͔͍ͤͦ 
Åʕ ͙͊ͪ͊ͼ͙͙ ;͙ͫ͊͡ ͺͯͤ͟ͼ͙ͦͤ͊͡Έͤ·ͻ ͍͍ͨͦͭͦͪͦ 
Å̏ ͙͎͔͔͙ͨͤͭ;͔͙͔ͫ͟ ͤ͊ͪͯ΄͔͙ͤΎ 
Åˮ ͍͔͙͙ͤͪͫ ͙ ͭͪ͊ͤͫͦ͊͟͡ͼ͙͙ 



˸͔ͭͦ͒· ͙͔͍͙ͫͫ͒ͦ͊ͤ͡Ύ  
͎͔͔͙ͤͭ;͔͙ͫ͟ͻ ͤ͊ͪͯ΄͔͙͚ͤ 

Å̇ ͙͎͔͔͙ͭͦͤͭ;͔͙͔ͫ͟ 
 
Å˸ ͔ͦͯ͟͡͡Ύͪͤͦ-͎͔͔͙ͤͭ;͔͙͔ͫ͟ 
 
Åx ͙ͦͻ͙͙ͣ;͔͙͔ͫ͟ 
 



ʂʘʨʠʦʪʠʧʠʨʦʚʘʥʠʝ 
           ˴ ͙͙͙͍͙͔͊ͪͦͭͨͪͦ͊ͤ ς 

ͼ͙͎͔͔͙ͭͦͤͭ;͔͙͚ͫ͟ ͔ͣͭͦ͒ 
͍ͨͦͦ͘͡ΎΌ΅͙͚ ͍·Ύ͍͙ͭΈ 
͔͙ͦͭͦͤͤ͟͡Ύ ͍ ͔ͫͭͪͯͭͯͪ͟ ͙ ;͙͔ͫ͡ 
ͻͪͦͣͦͫͦͣΣ ͦͭͦͪ͟·͔ ͎ͣͦͯͭ ͫͭ͊ͭΈ 
͙ͨͪ;͙͚ͤͦ ͔͙͋ͫͨͦ͒͡ΎΣ 
͔͍͔͚ͤ͊ͫ͒ͫͭͤͤͦ͡ ͔͙͋ͦͤ͘͡ ͙ 
͔͙ͪͦ͗͒ͤΎ ͔͔ͪ͋ͤ͊͟ ͫ 
͍͔ͪͦ͗͒ͤͤ·ͣ ͨͦͪͦͦͣ͟ ͍͙͙ͪ͊ͭ͘Ύ 
όˤ˽˾ύΦ 

  

        ˴ ͙͙͙͍͙͔͊ͪͦͭͨͪͦ͊ͤ ͙͔ͨͪͣͤΎ͔ͭͫΎ 
͒͡Ύ: 

1. ͙ͯ͘;͔͙ͤΎ ͟ ͙͙͊ͪͦͭͨ͊ ͨ ͊ͼ͙͔͍ͤͭͦ;  

2. ͙͔͍͙ͫͫ͒ͦ͊ͤ͡Ύ ͻͪͦͣͦͫͦͣ ͨͦ͒͊͡ ς 
͔ͨͪͤ͊ͭ͊͡Έ͔ͤͦ ͟ ͙͙͙͍͙͔͊ͪͦͭͨͪͦ͊ͤ; 

3. ͎͙͙ͦͤͦͦ͟͡. 



ʅʘʠʙʦʣʝʝ ʯʘʩʪʦ ʜʠʘʛʥʦʩʪʠʨʫʝʤʳʝ  ʤʝʪʦʜʦʤ 

ʢʣʘʩʩʠʯʝʩʢʦʛʦ ʢʘʨʠʦʪʠʧʠʨʦʚʘʥʠʷ  ʭʨʦʤʦʩʦʤʥʳʝ 

ʘʙʝʨʨʘʮʠʠ 

¸ 21-͙͙ͭͪͫͦͣΎ ό͙ͫͤ͒ͪͦͣ ˨͊ͯͤ͊) τ 1:700;  
¸ XXX (ͭ ͙͙ͪͫͦͣΎ ̆) τ мΥмллл ό͔͍͒ͦ;͙͟ύΤ  
¸ XYY (ͫ ͙ͤ͒ͪͦͣ ͒ͯ͋͡Έ-Y) τ мΥмллл όͣ͊͡Έ;͙͙͟ύΤ  
¸ XXY (ͫ ͙ͤ͒ͪͦͣ ˴͚͊ͤ͡ͺ͔͡Έ͔ͭͪ͊) τ 1:1400 
όͣ͊͡Έ;͙͙͟ύΤ  

¸ ̆˻ ό͙ͫͤ͒ͪͦͣ ͔͔̊ͪ΄͔͍͎ͫͦͦ͟ τ ́ ͔͔ͪͤͪ͊) τ 
мΥоолл ό͔͍͒ͦ;͙͟ύΤ  

¸ псΦрͪ ό͙ͫͤ͒ͪͦͣ ζͦ͟΄͊;Έ͔͎ͦ ͙ͪ͊͟͟η) τ 1:4000;  
¸ 18-͙͙ͭͪͫͦͣΎ ό͙ͫͤ͒ͪͦͣ ͍̏͒͊ͪ͒ͫ͊) τ 1:6800;  
¸ 13-͙͙ͭͪͫͦͣΎ ό͙ͫͤ͒ͪͦͣ ˽͊ͭ͊ͯ) τ 1:7600.  



ʆʙʦʨʫʜʦʚʘʥʠʝ ʜʣʷ ʢʘʨʠʦʪʠʧʠʨʦʚʘʥʠʷ 



ɻʠʙʨʠʜʠʟʘʮʠʷ in situ ʩ ʬʣʫʦʨʝʩʮʝʥʪʥʦʡ 
ʤʝʪʢʦʡ (Fluorescence in situ hybridization - FISH) 

˽͙ͪͤͼ͙ͨ ͔ͣͭͦ͒͊Υ ͟ ͔͔ͦͣͨͣͤͭ͊ͪͤͦͫͭ͡Έ ˨˹˴-͍ͦͤ͒ͦ͘ ό͙ͦͪͦͭ͟͟ͻ 
ͺ͎͔͍ͪ͊ͣͤͭͦ ˨˹˴ ͫ ͙͍͔͚ͫͭͤͦ͘ ͔ͫͨͼ͙ͺ͙;ͤͦͫͭΈΌύ ͟ ˨˹˴-ͦ͋Ά͔ͭͯ͟ ͫ 
͔ͨͦͫ͒ͯ͡Ό΅͔͚ ͔͎͙ͪͫͭͪ͊ͼ͙͔͚ ͔ͣͫͭ͊ ͙ͦ͊͊͘͟͡͡ͼ͙͙ ͦͤ͒͊͘ ͨͦ 
ͺ͔ͯͦͪͫ͡ͼ͔͚ͤͭͤͦ ͔͔ͣͭ͟ 



˸͔ͦͯ͟͡͡Ύͪͤͦ-͎͔͔͙ͤͭ;͔͙͔ͫ͟ ͔ͣͭͦ͒· 
- ʦʧʨʝʜʝʣʝʥʠʝ ʢʨʫʧʥʳʭ ʧʝʨʝʩʪʨʦʝʢ ʤʝʪʦʜʘʤʠ ʙʣʦʪ-

ʛʠʙʨʠʜʠʟʘʮʠʠ ʠ ʠʩʧʦʣʴʟʦʚʘʥʠʝʤ ɼʅʂ-ʟʦʥʜʦʚ 

- ʚʳʷʚʣʝʥʠʝ ʢʨʫʧʥʳʭ ʠ ʤʝʣʢʠʭ ʜʝʣʝʮʠʡ ʩ ʧʦʤʦʱʴʶ ʇʎʈ ʠ 

ʛʝʣʴ-ʵʣʝʢʪʨʦʬʦʨʝʟʘ 

- ʚʳʷʚʣʝʥʠʝ ʤʫʪʘʮʠʡ ʚ ʩʘʡʪʘʭ ʫʟʥʘʚʘʥʠʷ ʨʝʩʪʨʠʢʪʘʟʘʤʠ ʩ 

ʧʦʤʦʱʴʶ ʇʎʈ 

- ʘʣʣʝʣʴ-ʩʧʝʮʠʬʠʯʝʩʢʘʷ ʛʠʙʨʠʜʠʟʘʮʠʷ (ʘʤʧʣʠʬʠʢʘʮʠʷ) ʩ 

ʠʩʧʦʣʴʟʦʚʘʥʠʝʤ ʦʣʠʛʦʥʫʢʣʝʦʪʠʜʦʚ, ʢʦʤʧʣʝʤʝʥʪʘʨʥʳʭ 

ʥʦʨʤʘʣʴʥʦʡ ʠ ʤʫʪʘʥʪʥʦʡ ʧʦʩʣʝʜʦʚʘʪʝʣʴʥʦʩʪʠ ɼʅʂ 

- ʜʝʪʝʢʮʠʷ ʢʦʥʬʦʨʤʘʮʠʦʥʥʦʛʦ ʧʦʣʠʤʦʬʠʟʤʘ ʦʜʥʦʮʝʧʦʯʝʯʥʦʡ 

ɼʅʂ (SSCP) 

- ʛʝʪʝʨʦʜʫʧʣʝʢʩʥʳʡ ʘʥʘʣʠʟ 

- ʩʝʢʚʝʥʠʨʦʚʘʥʠʝ ʛʝʥʘ ʠʣʠ ʝʛʦ ʬʨʘʛʤʝʥʪʘ 

 



ʇʦʣʠʤʝʨʘʟʥʘʷ ʮʝʧʥʘʷ ʨʝʘʢʮʠʷ 



ʇʦʣʠʤʝʨʘʟʥʘʷ ʮʝʧʥʘʷ ʨʝʘʢʮʠʷ 



ʆʙʦʨʫʜʦʚʘʥʠʝ ʜʣʷ ʦʧʨʝʜʝʣʝʥʠʷ ʤʫʪʘʮʠʡ ʠ 

ʵʢʩʧʨʝʩʩʠʠ ʛʝʥʦʚ ʤʝʪʦʜʦʤ ʇʎʈ ʠ RT-PCR 



˥͔͔͙ͤͭ;͔ͫ͊͟Ύ ͙͎͙͒͊ͤͦͫͭ͊͟ 

Åɺʨʦʞʜʝʥʥʳʝ ʠ ʥʘʩʣʝʜʩʪʚʝʥʥʳʝ ʟʘʙʦʣʝʚʘʥʠʷ 
 
Åʄʫʣʴʪʠʬʘʢʪʦʨʥʳʝ ʟʘʙʦʣʝʚʘʥʠʷ 
 
Åʌʘʨʤʘʢʦʛʝʥʝʪʠʢʘ 
 
Åʆʥʢʦʛʝʥʝʪʠʢʘ 
 
Åʄʝʪʘʛʝʥʦʤʠʢʘ 
 
 



ɻʨʫʧʧʘ ʙʦʣʝʟʥʝʡ ʏʠʩʣʦ 

Ȼɖɔɒɔɗɔɒɓɡɋ ɇɔɑɋɍɓɎ  100 

Ȳɔɓɔɉɋɓɓɡɋ ɇɔɑɋɍɓɎ 8000  

ȲəɑɢɘɎɚɆɐɘɔɖɎɆɑɢɓɡɋ 
ɇɔɑɋɍɓɎ 500 

ɻʝʥʝʪʠʯʝʩʢʠ  
ʜʝʪʝʨʤʠʥʠʨʦʚʘʥʥʳʝ  
ʟʘʙʦʣʝʚʘʥʠʷ 



˸͍͙ͯͦͫ͟ͼ͙͒ͦ͘ ό͙ͫͭͦͤ͘͟·͚ ͺ͙͋ͪͦ͘ κ /Cύ 

ˢͯͭͦͫͦͣͤͦ-͔ͪͼ͔͙͍͔ͫͫͤͦ ͔͍͔͔ͤ͊ͫ͒ͫͭͤͤͦ͡ ͔͍͙͔͊͋ͦ͊ͤ͘͡ ͫ ͔ͪ͊ͫͨͪͦͫͭͪ͊ͤͤͤ·ͣ ͔͙͔ͨͦͪ͊͗ͤͣ 
Ή͙ͤ͒ͦͪͤͤ͟·ͻ ͔͔͗͘͡Σ ͻ͔͙͊ͪ͊ͭͪͯ͘͟Ό΅͊ΎͫΎ ͙ͫͭͦͤ͘͟·ͣ ͔͔͔͙͔ͨͪͪͦ͗͒ͤͣ ͔ͨͦ͒͗ͯ͒ͦ͡;͚ͤͦ ͔͔͗͘͡·Σ 
͔͖͗͘͡ ͙͟΄͔;͙ͤ͊͟ ͙ ͒·ͻ͔͊ͭ͡Έͤ·ͻ ͔͚ͨͯͭ ͙͘-͊͘ ͙͊ͯͨͦͪ͘͟͟ ͙ͻ ͍·͍ͦ͒ͤ·ͻ ͍ͨͪͦͭͦͦ͟ ͍Ύ͙ͣ͘͟ ͔͔ͫͪͭͦͣ͟Φ  
 
ˮ͔͔͙ͣͤͤ͘Ύ ͔͋͊͟͡ ό͔͎ͭͪ͊ͤͫͣͣ͋ͪ͊ͤͤͦͦ ͔͎ͪͯ͡Ύͭͦͪ͊Σ /C¢wύΣ ͔͔ͦ͋ͫͨ;͙͍͊Ό΅͔͎ͦ ͺͯͤ͟ͼ͙Ό ͻ͙͎ͦͪ͒ͤͦͦ͡ 
͊ͤ͊͊͟͡ ͙͍͙ͨͪͦ͒ͭ ͟ ͤ͊ͪͯ΄͔͙ͤΌ ͭͪ͊ͤͫͨͦͪͭ͊ ͻ͙͍ͦͪ͒ͦ͡ ͙ ͍ͦ͒· ͍ Ή͙͔͙ͨͭ͊͡͡Έͤ·ͻ ͔ͭ͊͟͟͡ͻΦ ˥͔ͤ 
͔͎ͭͪ͊ͤͫͣͣ͋ͪ͊ͤͤͦͦ ͔͎ͪͯ͡Ύͭͦͪ͊ ͻ͙͎ͦͪ͒ͤͦͦ͡ ͊ͤ͊͊͟͡ ό/C¢wύ ͤ͊ ͻͪΦ т ǉом-ǉонΦ нрл ллл ͨΦͤΦ нт Ή͍ͦͤͦ͘͟ 
мпул ͊͟Φ ˮ͍͔ͫͭͤͦ͘ ͔͔͋ͦ͡ олл ͣͯͭ͊ͼ͙͚Σ ͙͘ ͙ͤͻ ͔͔͋ͦ͡ нлл ͫ ͎͙ͨ͊ͭͦͦ͡;͔͙ͫͣ͟ Ήͺͺ͔ͭͦͣ͟  ό͙͔ͣͫͫͤͫΣ 
͔͔͒͡ͼ͙͙Σ ͔ͤͦͤͫͤͫΣ ͍͙͎ͫ͒ ͙ͪ͊ͣ͟Σ ͤ͊ͪͯ΄͔͙ͤΎ ͚͙͎ͫͨ͊ͫͤ͊͡ύΦ  ˮ͋͘·ͭͦ;͔ͤͦ ͍·͔͔͙͔͒ͤ͡ ͻ͙͍ͦͪ͒ͦ͡Φ 
˨͔͎͙͒ͪ͊ͭ͊ͼ͙Ύ ͔͔ͫͪͭ͊͟Φ ˭͊ͯͨͦͪ͊͟͟ ͍Ύ͙ͣ͘͟ ͔͔ͫͪͭͦͣ͟ ͍·͍ͦ͒ͤ·ͻ ͍ͨͪͦͭͦͦ͟ ͔͖͗͘͡Φ ˾͍͙͙͔͊ͭ͘ 
͍͙͔ͦͫͨ͊ͭ͡͡Έ͎ͤͦͦ ͨͪͦͼ͔ͫͫ͊ ͫ ͙͔͙͔͙͔ͨͪͫͦ͒ͤͤͣ ͍͙ͭͦͪ;͚ͤͦ ͙ͤͺ͔͟ͼ͙͙Φ  
 
˭͔͊͒ͪ͗͊͟ ͍͔͎ͯͣͫͭͤͤͦͦ ͙ ͺ͙͙͘;͔͎ͫͦͦ͟ ͍͙͙ͪ͊ͭ͘ΎΦ ˿͔ͪ͒ͤΎΎ ͙͔ͨͪͦ͒ͦ͗ͭ͡͡ΈͤͦͫͭΈ ͙͙͗ͤ͘ ς ол ͔ͭ͡Φ 
˶͔;͔͙͔ͤ - ͊ ͙͙͙͔͙ͤͭ͋ͦͭͦͭͪ͊ͨ͟ΎΣ ͍͊͊͗͡ ͋ͪͦͤͻ͔͎ͦͦ͡;͚ͤͦ ͙͔ͫͫͭͣ·Σ ͙͔͙ͫͫͭͣ͊ͭ;͔͔ͫͦ͟ ͙͔͔͙͔ͨͪͣͤͤ 
͙ͨ΅͔͍͙͔͊ͪͭ͡Έͤ·ͻ ͺ͔͔͍ͪͣͤͭͦΦ 
 
̉͊ͫͭͦͭ͊Φ 1:2000 ς мΥпллл ͍͔ͤͦͦͪͦ͗͒ͤͤ·ͻ 
 
www.orpha.net ς ͨ ͦͪͭ͊͡ ͨͦ ͔͙ͪ͒ͣ͟ ͔͍͙͊͋ͦ͊ͤ͘͡ΎͣΣ ͙ͤͺͦͪͣ͊ͼ͙Ύ ͦ ͙͎͙͔͒͊ͤͦͫͭ͟ ͙ ͔ͣͭͦ͒͊ͻ ͔͡;͔͙ͤΎ 



˸͎͙͔ͤͦ ͋ ͔͙ͦͤ͘͡ ͙ ͔ͣΌͭ ͎ ͔͔͙ͤͭ;͔ͫͯ͟Ό ͔͔ͨͪ͒ͪ͊ͫͨͦͦ͗ͤͤͦͫͭ͡Έ. 
 
˿ͯ΅͔͍͔ͫͭͯͭ ͔͍ͣͤͦ͗ͫͭͦ ͔͙ͦ͒ͤͦͤͯͦͭ͒ͤ͟͡·ͻ ͙ͨͦͣͦͪ͡ͺ͙͍ͣͦ͘ (SNP), ͤ ͔͙͍ͨͪͦ͒Ύ΅͙ͻ 
͊͘;͊ͫͭͯΌ  ͟ ͙͔͔͙ͣͤͤ͘Ό ͺͯͤ͟ͼ͙͚ ͙͔ͦ͒ͪͯͣ͟·ͻ ͔͍͋ͦ͟͡Σ ͤ ͦ ͙ͨͪ Ήͭͦͣ ͙͔ͣΌ΅͙ͻ 
;͔͙͔ͭ͟ ͊ͫͫͦͼ͙͊ͼ͙͙  ͫ͘ ͔͍͙͊͋ͦ͊ͤ͡Ύ͙ͣ.  
 
ˢͫͫͦͼ͙͊ͼ͙Ύ ͦ͋·;ͤͦ ͍·͔ͪ͊͗͊ͭͫΎ  ͍͔͔͙ͫͭͨͤ ͍͔͙ͯ͡;͔͙ͤΎ ͙ͪͫ͊͟ ͍͙͙ͪ͊ͭ͘Ύ ͎͒͊ͤͤͦͦ 
͔͍͙͊͋ͦ͊ͤ͘͡Ύ  ͙ ͪ͊ͫͫ;͙ͭ·͍͔͊ͭͫΎ ͙ͫͻͦ͒Ύ ͙ ͘ ͎ͭͦͦ ͊͟͟ ;͊ͫͭͦ ͍͔ͫͭͪ;͔͊ͭͫΎ ͒͊ͤͤ·͚ 
͙ͨͦͣͦͪ͡ͺ͙ͣ͘  ͯ ͋ͦ͡Έͤ·ͻ ͨ ͦ ͍͔͙ͫͪ͊ͤͤΌ ͫ ͦ ͍͒ͦͪͦ͘·͙ͣ. ˹͙͔͊ͨͪͣͪΣ ͙ͤ͊͡;͙͔ 
ζͨͦ͡ͻ͎ͦͦη ͍͙͊ͪ͊ͤͭ͊ ͙ͨͦͣͦͪ͡ͺ͙ͣ͊͘ ͎͔ͤ͊Σ ͙ͦ͒ͪͯ͟Ό΅͔͎ͦ ͺ͊ͭͦͪ͟ ͪͦͫͭ͊ TGFb, 
͍͔͙ͯ͡;͙͍͔͊ͭ ͍͔ͪͦΎͭͤͦͫͭΈ ͍͙͙ͪ͊ͭ͘Ύ ͪ͊͊͟ ͣͦͦ͡;͚ͤͦ ͔͔͗͘͡· ͙͔ͨͪͣͪͤͦ ͤ ͊7% ͙ͨͪ 
͙ͤ͊͡;͙͙ 1 ͟ ͙͙ͦͨ ͙  ͤ  ͊17% ͍  ͫ ͯ͡;͊ΎͻΣ ͟ ͎ͦ͒͊ ζͨͦ͡ͻ͙͔η ͦ ͔͋ ͟ ͙͙ͦͨ ͎ ͔ͤ͊.  
 
˨͍͔ͦͫͭͦͪͤͦͫͭΈ ͒͊ͤͤ·ͻ ͦ ͋ ͊ͫͫͦͼ͙͊ͼ͙͙ ͙ͨͦͣͦͪ͡ͺ͙ͣ͊͘  ͫ ͔͍͙͔͊͋ͦ͊ͤͣ͘͡  ͍
ͤ͊͘;͙͔ͭ͡Έ͚ͤͦ ͔͔͙ͫͭͨͤ ͍͙͙͊ͫͭ͘ ͦ ͭ ͦ͋Ά͔ͣ͊ ͙͔͔͚ͫͫ͒ͯͣͦ͡ ͍·͙͋ͦͪ͟. ˴͔ͪͦͣ ͎ͭͦͦ 
͍͊͗ͤͦΣ ;ͭͦ͋· ͔ͪͯ͘͡Έͭ͊ͭ· ͔͎ͦͤͪͭͤͦͦ͟͟ ͙͔͍͙ͫͫ͒ͦ͊ͤ͡Ύ ͋·͙͡ ͍͔͔ͨͦ͒ͭͪ͗͒ͤ· ͎͚͒ͪͯͦ 
͚ͪ͊͋ͦͭͦ. ˿ͯ΅͔͍ͫͭͯΌͭ  ͙ ͨͦͨͯ͡Ύͼ͙ͦͤͤ·͔ ͍͙͊ͪ͊ͼ͙͙. ˹ ͔ ͍͔͎ͫ͒͊ ͙͔͍͙ͫͫ͒ͦ͊ͤ͡ΎΣ 
͍͔͔ͨͪͦ͒ͤͤ·͔ ͤ ͙͚͊͊͊ͭͫͦ͘͟ ͎͔ͪͯͨͨ ͔͔ͦ͋ͫ͒ͯͣ͡·ͻΣ  ͍͚ͨͦͤͦ͡ ͔͔ͣͪ ͍͔͍ͫͦͦͭͭͫͭͯΌͭ 
͒͊ͤͤ·ͣΣ ͨ ͦͯ͡;͔ͤͤ·ͣ ͍  ͔ ͍͔͙͚ͪͦͨͦ͒ͤͦ ͨ ͦͨͯ͡Ύͼ͙͙.  

ȩɋɓɡ  ɕɖɋɊɖɆɗɕɔɑɔɌɋɓɓɔɗɘɎ  



ʄʫʣʴʪʠʬʘʢʪʦʨʥʳʝ ʟʘʙʦʣʝʚʘʥʠʷ 
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˽͎ͦͪͦ ͔͍͙͊͋ͦ͊ͤ͘͡Ύ 

˽͎ͦͪͦ ͔͍͙͊͋ͦ͊ͤ͘͡Ύ 

˹ͦͪͣ͊͡Έͤ·͚ ͎͔ͤͦͣ 

ζ˽ͦ͡ͻ͚ͦη ͎͔ͤͦͣ 







ɻʝʥʝʪʠʯʝʩʢʠʡ ʪʝʩʪ ʢʦʤʧʘʥʠʠ 23andme 

ʋʟʥʘʪʴ ʧʨʦʠʩʭʦʞʜʝʥʠʝ ð ʢ ʢʘʢʦʡ ʧʦʧʫʣʷʮʠʦʥʥʦʡ ʛʨʫʧʧʝ ʚ  rʦʪʥʦʩʠʪʝʩʴ, 
ʦʪʢʫʜʘ ɺʘʰʠ ʧʨʘʆʪʝʮ ʠ ʧʨʘʄʘʪʴ, ʠ ʢʘʢ ʚʘʰʠ ʧʨʝʜʢʠ ʨʘʩʩʝʣʷʣʠʩʴ ʧʦ ɿʝʤʣʝ, 
ʘ ʪʘʢʞʝ ʩʢʦʣʴʢʦ ʫ ʚʘʩ ʩʦʜʝʨʞʠʪʩʷ ɼʅʂ ʥʝʘʥʜʝʨʪʘʣʴʮʘ. 

ɺʳʷʚʠʪʴ ʨʠʩʢ ʨʘʟʚʠʪʠʷ ʙʦʣʝʝ 100 ʤʫʣʴʪʠʬʘʢʪʦʨʥʳʭ ʟʘʙʦʣʝʚʘʥʠʡ (ʪʘʢʠʭ ʢʘʢ 
ʠʥʬʘʨʢʪ ʤʠʦʢʘʨʜʘ, ʦʞʠʨʝʥʠʝ, ʩʘʭʘʨʥʳʡ ʜʠʘʙʝʪ 1 ʠ 2 ʪʠʧʘ, ʦʥʢʦʣʦʛʠʯʝʩʢʠʭ 
ʟʘʙʦʣʝʚʘʥʠʡ, ʙʦʣʝʟʥʠ ɸʣʴʮʛʝʡʤʝʨʘ, ʥʘʨʫʰʝʥʠʡ ʦʙʤʝʥʘ ʠ.ʪ.ʜ.), ʘ ʟʥʘʯʠʪ 
ʧʨʝʜʦʪʚʨʘʪʠʪʴ ʠʭ ʨʘʟʚʠʪʠʝ ʟʘ ʩʯʝʪ ʩʚʦʝʚʨʝʤʝʥʥʦʡ ʜʠʘʛʥʦʩʪʠʢʠ. 

ʆʮʝʥʠʪʴ ʠʥʜʠʚʠʜʫʘʣʴʥʫʶ ʨʝʘʢʮʠʶ ʥʘ ʧʨʝʧʘʨʘʪʳ, ʯʪʦ ʧʦʟʚʦʣʠʪ 
ʧʦʜʙʠʨʘʪʴ ʤʘʢʩʠʤʘʣʴʥʦ ʵʬʬʝʢʪʠʚʥʳʝ ʧʨʝʧʘʨʘʪʳ ʠ ʠʟʙʝʛʘʪʴ ʧʨʝʧʘʨʘʪʳ, 
ʥʘ ʢʦʪʦʨʳʝ ʚʳʩʦʢʠʡ ʨʠʩʢ ʨʘʟʚʠʪʠʷ ʦʩʣʦʞʥʝʥʠʡ (24 ʧʨʝʧʘʨʘʪʘ). 

ʇʨʦʚʝʨʠʪʴʩʷ ʥʘ ʥʦʩʠʪʝʣʴʩʪʚʦ ʥʘʩʣʝʜʩʪʚʝʥʥʳʭ ʤʦʥʦʛʝʥʥʳʭ ʟʘʙʦʣʝʚʘʥʠʡ          
(52 ʥʘʠʙʦʣʝʝ ʯʘʩʪʦ ʚʩʪʨʝʯʘʝʤʳʭ ʟʘʙʦʣʝʚʘʥʠʷ). 

ʋʟʥʘʪʴ ʠʥʜʠʚʠʜʫʘʣʴʥʳʝ ʩʚʦʡʩʪʚʘ ʦʨʛʘʥʠʟʤʘ - ʪʘʢʠʝ ʢʘʢ ʨʝʘʢʮʠʷ ʥʘ ʘʣʢʦʛʦʣʴ, 
ʚʝʨʦʷʪʥʦʩʪʴ ʨʘʟʚʠʪʠʷ ʟʘʚʠʩʠʤʦʩʪʝʡ, ʥʝʚʦʩʧʨʠʠʤʯʠʚʦʩʪʴ ʢ ʉʇʀɼʫ ʠ ʝʱʝ 
ʦʢʦʣʦ 60 ʠʥʜʠʚʠʜʫʘʣʴʥʳʭ ʢʘʯʝʩʪʚ, ʟʥʘʷ ʢʦʪʦʨʳʝ ʚ  rʩʤʦʞʝʪʝ ʯʫʚʩʪʚʦʚʘʪʴ 
ʩʝʙʷ ʤʘʢʩʠʤʘʣʴʥʦ ʢʦʤʬʦʨʪʥʦ, ʩʦʙʣʶʜʘʷ ʧʨʦʩʪʳʝ ʨʝʢʦʤʝʥʜʘʮʠʠ. 


