Ustalanie nieprawidiowosci genetycznych

Zbadanie catego materiatu genetycznego cztowieka — olbrzymiej ilosci genéw jednoczesnie,
przy rozdzielczosci nie osiggalnej w stosowanych dotychczas metodach umozliwia
zastosowanie mikromacierzy klinicznych.

Metoda mikromacierzy pokrywa caty garnitur chromosomowy, dajgc obraz mikrorearanzacji
materiatu genetycznego (duplikacje, delecje, translokacje) i moze by¢ z powodzeniem
stosowana do diagnostyki choréb genetycznych, ktére zachodzg wskutek tych mechanizméw.
Metoda ta ma szczegdlne zastosowanie w diagnostyce poronien samoistnych, diagnostyce
prenatalnej, wad wrodzonych i op6znien w rozwoju, jak tez w niepetnosprawnoéci intelektualne;
i autyzmie.

Nie jest to jednak instrument diagnostyczny chordéb genetycznych wystepujacych na podtozu
mutacji punktowych, jak to jest w wypadku wiekszosci choréb nowotworowych.




