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გენეტიკურ დარღვევათა 

დიაგნოსტიკასა და მკურნალობაში 
გამოყენებული 

მოლეკულურ-გენეტიკური ტექნოლოგიები

ნანა დვალიშვილი





სამედიცინო გენეტიკის მიზნები:

• გენეტიკურ დაავადებათა გამომწვევი დარღვევების
იდენტიფიკაცია

• ჯანმრთელობაზე მათი ზეგავლენის შესწავლა

• დიაგნოსტიკისა და მკურნალობის მეთოდების 
შემუშავება და სრულყოფა ამ ინფორმაციაზე 
დაყრდნობით



ტრადიციული და უახლესი ტექნო-
ლოგიების გამოყენებით ტარდება

• გენომის კვლევა გენომური მუტაციების
გამოვლენის მიზნით

• ინდივიდუალური ქრომოსომების კვლევა მათი
სტრუქტურის დაზიანების გამოვლენის მიზნით

• ნორმალური და დაზიანებული გენების
დეტალური ანალიზი

• გენთა ექსპრესიის კვლევა ნორმასა და
პათოლოგიაში



მემკვიდრული

აპარატის

ცვლილებები

გენომური ქრომოსომული გენური
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ჰისტონების და დნმ-ის კოვალენტური მოდიფიცირება. Ac –
აცეტილირება; Cit– ციტრულინაცია (დეამინაცია); Me – მეთილირება;
MeCP2 – მეთილ-CpG-ბმული ცილა; P – ფოსფორილირება; Ub –
უბიქვიტინიზაცია



ადამიანის ქრომოსომები
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satransporto rnm-s genebis ganawileba adamianis qromosomebSi



რა კომპონენტები შედის გენში?

გენები შეიცავს…….

ეგზონებს: მაკოდირებელ უბნებს
ინტრონებს: არამაკოდირებელ უბნებს, რომლებიც
სპლაისინგით ამოიჭრება.



ტრადიციული ციტოგენეტიკური კვლევა - კარიოტიპირება
ბენდირებისმეთოდებისგამოყენებით



ადამიანის (ქალის) ქრომოსომების დიპლოიდური ნაკრები



მეტაფაზური  ქრომოსომების  მომზადება  საანალიზოდ



laminaruli boqsi (steriluri garemo ujreduli kulturebisTvis)



კლინიკურ     ციტოგენეტიკაში    ყველაზე    ხშირად    გამოიყენება:

• G- ბენდირება  - მუქად იღებება ჰეტეროქრომატინული უბნები             

• Q- ბენდირება - პრეპარატი ქუანაკრინით მუშავდება. მუქად იღებება 

• ჰეტეროქრომატინული უბნები  (ფლუორესცენტული მიკროსკოპი)           

• R - ბენდირება - მუქად იღებება ეუქრომატინული უბნები (საპირისპირო 

• სურათი)

• მეტაფაზის სტადიაზე ქრომოსომებზე 450-მდე ზოლი იკვეთება

• პრომეტაფაზური ბენდირებით 850-მდე ზოლი იდენტიფიცირდება
(მოსახერხებელია სტრუქტურული დარღვევების საიდენტი-
ფიკაციოდ)



კლინიკურ     ციტოგენეტიკაში          გამოყენებული        სპეციფიკური 
მეთოდები:

C- ბენდირება

• მუქად იღებება ცენტრომერის მიმდებარე  კონსტიტუციური  
ჰეტეროქრომატინული   უბნები  - 171 ნუკლეოტიდის მომცველი 
გრძელი ინერტული უბნები 

• ვლინდება დიდი ბლოკები 1- ლ,  მე-9,  მე-16   და Y ქრომოსომებზე   
- მოკლე   (5-ნუკლეოტიდიანი) უკიდურესად გრძელი მწკრივები           

ფრაგილური საიტების დეტექცია დნმ-ის სინთეზის 
ინჰიბიტორებით

• ფრაგილური X სინდრომი (ციტოგენეტიკური მარკერი Xq27.3)





მეიოზი: „ჩამორჩენილი“ ქრომოსომა



Ffragiluri X-qromosomis sindromi

http://rds.yahoo.com/_ylt=A9G_bF45GrFIDX0A5C6JzbkF;_ylu=X3oDMTBxZGFxZ2diBHBvcwM4BHNlYwNzcgR2dGlkA0kwODdfMTA5/SIG=1pda0u13p/EXP=1219652537/**http%3A/images.search.yahoo.com/images/view%3Fback=http%253A%252F%252Fimages.search.yahoo.com%252Fsearch%252Fimages%253Fp%253DX%252Bchromosome%252Bfragile%252Bsyndrome%2526sp%253D1%2526fr2%253Dsp-top%2526y%253DSearch%2526ei%253DUTF-8%2526fr%253Dsfp%2526x%253Dwrt%2526js%253D1%2526ni%253D21%2526ei%253DUTF-8%2526SpellState%253Dn-3848564236_q-UEbkojTioESazrw%252FoMjcpQAAAA%2540%2540%26w=345%26h=511%26imgurl=medgen.genetics.utah.edu%252Fphotographs%252Fdiseases%252Fhigh%252F514b.jpg%26rurl=http%253A%252F%252Feuphrates.wpunj.edu%252Fstudents%252Fbardib%252Fwebpage%252Fstudents%252Fahlertppt%252Fjohn_files%252Fslide0003.htm%26size=10.5kB%26name=514b.jpg%26p=X%2Bchromosome%2Bfragile%2Bsyndrome%26type=JPG%26oid=b80502371221d5d4%26no=8%26tt=14%26sigr=12uiim3nj%26sigi=11r8jm0am%26sigb=1663fgb77


Ffragiluri X-qromosomis sindromi



• დღესდღეობით ფრაგილური X სინდრომის დიაგნოსტიკაში  
იყენებენ CGG განმეორებადობების ექსპანსიის გამოსავლენ 
მოლეკულურ-გენეტიკურ მეთოდებს FMR1 გენში. 

• ვაჟებში გონებრივი ჩამორჩენილობის მეორე ყველაზე ხშირი 
მიზეზი (დაუნის სინდრომის შემდეგ) – 1 : 4000 ვაჟი.

• ნორმაში CGG-ის 60-მდე განმეორება გვხვდება, დაავადების 
მძიმე ფორმებში - ასობით და ათასობით. ეს იწვევს 
პრომოტორში ციტოზინის ჭარბ მეთილირებას. შედეგად, 
ქრომატინი კონდენსირებულია, რეპლიკაცია შეფერხებული.

• ექსპანსია არ ხდება სპერმატოგენეზში, მხოლოდ ოოგენეზში.

• ექსპანსია შეიძლება იყოს მოზაიკური ხასიათის.



კარიოტიპირებით დგინდება გენომურიმუტაციების არსებობა-
არარსებობა

• პლოიდობის დარღვევა









გენომური მუტაციებით გამოწვეული სპონტანური აბორტების სიხშირე

დარღვევები პროცენტული სიხშირე

ტრიპლოიდია 10%

ტეტრაპლოიდია 5%

ტრისომია 30%

მონოსომია (45 X) 10%

სხვა 5%

ჯამურად 60%



ადამიანის 15-კვირიანი ნაყოფი 21-ე ქრომოსომის ტრისომიით



ქრომოსომათა  სტრუქტურული  დარღვევების      გამოსაკვლევად 
იყენებენ      სპექტრული კარიოტიპირებას.   24  ინდივიდუალური ქრომოსომა 

მონიშნულია სხვადასხვა ფერის ფლუოროსცენტული საღებავით







ფლუორესცენტული in situ ჰიბრიდიზაცია: მონიშნულია სპეციფიკური უბნები.





fsevdoautosomuri ubnebi X da Y qromosomebze



დელეციები

დელეცია - ქრომოსომის უბნის დაკარგვა



ინსტერსტიციალური დელეცია



FISH მეთოდით  გამოვლინდა, რომ  მე-4 ქრომოსომის მოკლე მხარს აქვს 
დელეცირებული უბანი (ვოლფ-ჰირშჰორნის სინდრომი)



ვოლფ-ჰირშჰორნის სინდრომი



ტრანსლოკაციები

ტრანსლოკაცია - ქრომოსომის
უბნიების გადატანა (გაცვლა) 

ერთი ქრომოსომიდან სხვაზე



ტრანსლოკაცია - პრეპარატი  დამზადებულია რუტინული მეთოდით





მე-5 ქრომოსომის გრძელი მხარი შეიცავს ინსერცირებულ უბანს
(ნაჩვენებია ისრით).



რეციპროკული ტრანსლოკაცია (უბნების მიმოცვლა) - ქრონიკული
მიელოგენური ლეიკემიის გამომწვევი დარღვევა





დუპლიკაცია

ქრომოსომის გარკვეული უბნის გაორმაგება
(რამდენიმე ასლის წარმოქმნა)



დუპლიკაცია





n    l   l [µm]  p:q

1  114  7.4 µm  57:57

1  128  8.3 µm  55:73
2  108  7.0 µm  46:62 

2  101  6.5 µm  36:65 

3   80  5.2 µm  37:43 

3   86  5.5 µm  39:47 

4   81  5.2 µm  24:57 

4   83  5.4 µm  25:58 

5   76  4.9 µm  21:55 

5   76  4.9 µm  23:53 

6   74  4.8 µm  26:48 

6   74  4.8 µm  28:46 

7   67  4.3 µm  25:42 

7   64  4.1 µm  26:38 

X   66  4.3 µm  27:39 

8   59  3.8 µm  20:39 

8   61  3.9 µm  21:40 

9   60  3.9 µm  25:35 

9   61  3.9 µm  22:39 

10   61  3.9 µm  21:40 

10   60  3.9 µm  18:42 

11   54  3.5 µm  27:27 

11   59  3.8 µm  27:32 

12   59  3.8 µm  25:34 

12   58  3.7 µm  19:39 

13   51  3.3 µm   8:43 

13   47  3.0 µm  33:14 

14   47  3.0 µm   7:40 

14   45  2.9 µm  33:12 

15   48  3.1 µm  30:18 

15   48  3.1 µm  12:36 

16   45  2.9 µm  19:26 

16   40  2.6 µm  19:21 

17   41  2.6 µm  15:26 

17   38  2.5 µm  12:26 

18   38  2.5 µm  16:22 

18   36  2.3 µm  11:25 

19   29  1.9 µm  12:17 

19   32  2.1 µm  14:18 

20   28  1.8 µm  13:15 

20   32  2.1 µm  15:17 

21   27  1.7 µm   0:27 

21   25  1.6 µm   0:25 

22   24  1.5 µm   0:24 

22   29  1.9 µm  17:12 

Y   26  1.7 µm  10:16 

Microscope Magnification: 100 Ч



2003 wels sazeimod gamocxadda, rom dasrulda

‘adamianis genomis proeqtis’ pirveli etapi: 

gaiSifra ‘adamianis cxovrebis wigni’.



ადამიანის გენომის სეკვენირება

• პირველ ეტაპზე გაიშიფრა
მოხალისეთაგან შერჩეული 10 პირის
გენომი.

• განსაზღვრულ იქნა ინდივიდუალური
ქრომოსომების ნუკლეოტიდური შენება.

•



ადამიანის გენომის პროექტი
ადამიანის მე–3 ქრომოსომის რუკა



1 June 2007 | Nature | doi:10.1038/news070528-10 News

ჯეიმს უოტსონის გენომი სეკვენირებულია  (ღირებულება - 800 000-
მდე დოლარი; დღეს 1000 დოლარად არის ხელმისაწვდომი)



რა გვამცნო ადამიანის გენომის 
პროექტმა?

• ადამიანის გენომი მხოლოდ 25000-30000 გენს შეიცავს.... 

• …სავარაუდო რაოდენობის მხოლოდ 1/3-1/4-ს

• …მათი რიცხვი მხოლოდ 2-ჯერ-3-ჯერ აღემატება 
მწერებისა და ჭიების გენების რიცხვს! 



რა გვამცნო ადამიანის გენომის 
პროექტმა?

• ადამიანებს ერთნაირი აღმოგვაჩნდა გენომის 99.9 %.... 

• …არ დადასტურდა პირდაპირი კავშირი გენომის 
ზომასა და ორგანიზაციის სირთულეს შორის...

• …აღმოჩნდა, რომ ადამიანის გენების უმეტესობას 
ერთზე მეტი ცილოვანი პროდუქტის წარმოება 
შეუძლია (მაგ., ალტერნატიული სპლაისინგის 
გზით)...



რა გვამცნო ადამიანის გენომის პროექტმა?



ორგანიზმებს შორის მსგავსება

• ბევრი გენი საზიარო აღმოგვაჩნდა სხვა
ორგანიზმებთან.

• ადამიანის გენომის 50%-ზე მეტი გვხვდება სხვა
ორგანიზმებშიც...



მოდელური ობიექტები ადამიანის
ჯანმრთელობის სამსახურში







cila leptinis deficiti



Tagvi (marcxniv) cila leptinis deficitiT



kvercxujredi ori pronukleusiTa da polaruli sxeuliT.; orujrediani embrioni ganayo-
fierebis 1-el dRes.; oTxujrediani embrioni me-2 dRes; rvaujrediani embrioni me-3 dRes.; 
16-ujrediani embrioni me-3 dRis bolos, amas Semdgom mosdevs kompaqtizacia da am periodi-
dan embrioni ukve morulaa (me-4 dRe).; gamosaxulia blastocistis formireba me-5 dRes, 
isriT naCvenebia Sidaujreduli masa. embrionis gamosvla zona pellucidadan



მანიპულირება   ემბრიონულ   უჯრედებზე



რეკომბინანტული
დნმ
ტექნოლოგია



ინ ვიტრო
რეკომბინაცია

გენეტიკური
ინჟინერია

გენეტიკური
„ქირურგია“



1970–იანი წლებიდან დაიწყო რეკომბინანტული დნმ–ის ტექნოლოგიების ხანა



გენის კლონირების სტრატეგია:-

კლონი არის ერთი, საერთო წარმომავლობის ორგანიზმების, უჯრედების, 

მოლეკულების ჯგუფი. კლონი და კოლონია ფაქტობრივად სინონიმებია.

Generation of DNA fragments

Insertion into a cloning vector

Introducing into host cells

Selection for screening

რესტრიქტაზით დაჭრა

ჩლუნგი ან კოჰეზური
ბოლოების ლიგაცია

ტრანსფორმაცია, 

ტრანსფექცია, ტრანსდუქცია

ჰიბრიდიზაცია, პჯრ, იმუნო-

ქიმიური მეთოდები



უჯრედული დნმ-ის გამოყოფა და პურიფიკაცია:-

ნუკლეინის მჟავების პურიფიკაცია 3 ეტაპისაგან შედგება…. 

1) უჯრედის დაშლა დნმ-ის მოპოვების მიზნით

2) ნუკლეინის მჟავას გამოცალკევება სხვა უჯრედული
კომპონენტებისაგან

3)    ნუკლეინის მჟავას მიღება სუფთა სახით.

უჯრედული დნმ-ის პურიფიკაცია:-

❖ 1-ლი ნაბიჯი უჯრედის გახსნა და დნმ-ის
გამონთავისუფლება.

❖ მეთოდი ძალზე ნატიფია: არ უნდა დაზიანდეს ნატივური
დნმ.

❖ უჯრედის გახსნა სხვადასხვა მეთოდით შეიძლება...



გენეტიკური ინჟინერიის ფუნდამენტური
ტექნოლოგიები

❖ რეკომბინანტული დნმ-ის ტექნოლოგიაში და გენებით
მანიპულირების მიზნით მრავალრიცხოვანი მეთოდები
გამოიყენება.

❖ ყველაზე ხშირად იყენებენ შემდეგ მეთოდებს:

1. ნუკლეინის მჟავების გამოყოფა და
პურიფიკაცია

2. ნუკლეინის მჟავების ბლოტინგი
3. დნმ-ის სეკვენირება
4. გენის ტრანსფერი
5. პოლიმერაზული ჯაჭვური რეაქცია
6. გენების ბიბლიოთეკის შექმნა





tyupebis pirvel wyvils da mesame wyvils aqvs identuri TiTis anabeWdebi, rac maT
monozigoturobaze miuTiTebs. SuaSi gamosaxul nimuSebs aqvs aSkarad gansxvavebuli
TiTis anabeWdebi, rac tyupebis dizigoturobaze mianiSnebs.







ტრანსგენური მცენარე







ინსულინის წარმოება გენეტიკური ინჟინერიის მეთოდებით



გენის გადატანა ლიპოსომის მეშვეობით:-









PCR მეთოდი





გენური თერაპია

• ვირუსული ვექტორების გამოყენებით • ღერო უჯრედების გამოყენებით





ადამიანის კლონირება იკრძალება!











მიკრომატრიცა



მკურნალობა   ჩვენზე   მორგებული   „თარგით“:  
დნმ-ჩიპით     შევიტყობთ    გენების    აქტივობის 
ხასიათს    საკვლევ    ქსოვილებში.



gmadlobT yuradRebisTvis !


