SEKUENCIMI | PLOTE
| GJENOMIT ME LEXIM
TE GJATE

Sy Pér Njerézimin Shéndet,
INTEREEN_ Shkencé Pér Shéndetin!




Testet gjenetike tradicionale (pér shembull ekzomi ose gjenomi me lexim té shkurtér) e lexojné
ADN-né né pjesé té vogla dhe mé pas e bashkojné. Né fazén e paré pér kéto teste, ADN-ja ndahet
né fragmente té vogla. Kéto fragmente lexohen njé e nga njé me pajisje t&€ posacme dhe
programet kompjuterike i bashkojné kéto té dhéna, duke e vendosur secilin fragment né vendin e
duhur. Pastaj krahasohen me té dhénat e njé njeriu normal dhe identifikohen ndryshimet gé
lidhen me sémundjet. Kjo metodé na lejon té arrijmé né ményré té sigurt te shumica e
informacionit. Té gjitha kéto studime, veganérisht sekuencimi i ekzomit, u kané dhéné mundési
diagnoze miliona njerézve né boté. Megjithaté, kéto teste mund té& mos i tregojné plotésisht
ndryshimet e médha né ADN, rajonet e pérséritura ose variantet komplekse. Pikérisht pér kété
arsye, pér pacientét tek té cilét nuk mund té vendoset diagnozé me metoda té tjera, ka filluar té
pérdoret “Sekuencimi i Ploté i Gjenomit me Lexim té Gjaté”.

Njé kontribut tjetér i késaj teknologjie né diagnostikim éshté se ajo mund té zbulojé edhe disa
sémundje epigjenetike dhe crregullime té metilimit. Pérveg té gjitha té dhénave gé pérfton
sekuencimi i ploté i gjenomit me lexim té shkurtér, ajo mund té zbulojé edhe ndryshimet
kromozomale (si translokacioni, inversioni, delecioni), sémundjet e sekuencave té pérséritura,
interpretimin e sakté té HLA-ve, té gjitha rastet ku duhet béré analizé haplotipi (pra shfagjen
vecmas té gjeneve gé na kalojné nga néna dhe nga babai) dhe c¢rregullimet e metilimit. Eshté e
sigurt se né vitet e ardhshme, kur gasja né kété teknologji té rritet, ajo do té zévendésojé té gjitha
teknologjité e tjera.
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