
•透納氏症  Monosomy X(XO)
•柯林菲特氏症  XYY Syndrome
•三染色體X症候群 Trisomy X(XXX)
•XYY症候群  XYY Syndrome

性染色體

•Xp21缺失症候群  
•Xp11.23-p11.22重複症候群
•Xq21缺失症候群 
•Xq22.3缺失症候群 
•Xq27.3-q28重複症候群  

微片段缺失/重複

可偵測疾病性染色體

X

Y

第12號染色體 可偵測疾病

微片段缺失/重複 體染色體

•12p12.1微缺失症候群
•12q14微缺失症候群
•12p重複症候群

•12號染色體三倍體數目異常 

第11號染色體 可偵測疾病

微片段缺失/重複 體染色體

•11p13缺失症候群
•11p11.2缺失症候群
•雅各森症候群
•11q23缺失症候群

•11號染色體三倍體數目異常 

第6號染色體 可偵測疾病

微片段缺失/重複 體染色體
•6pter-p24缺失症候群 
•6q11-q14缺失症候群
•6q15-q23缺失症候群
•6q24-q25缺失症候群
•6q25-qter缺失症候群
•6q26-q27缺失症候群
•6p缺失症候群 

•6號染色體三倍體數目異常 

第7號染色體 可偵測疾病

微片段缺失/重複 體染色體

•7q缺失症候群
•7q11.23缺失症候群 
•7q21-q32缺失症候群
•7q31-q32缺失症候群 

•7號染色體三倍體數目異常 

第8號染色體 可偵測疾病

微片段缺失/重複 體染色體
•8p23.1缺失症候群
•8p23.1重複症候群 
•8q22.1缺失症候群 
•8q22.1重複症候群
•Langer-Giedion症候群
•8p重複症候群
•8q重複症候群

•8號染色體三倍體數目異常 

第9號染色體 可偵測疾病

微片段缺失/重複 體染色體

•9p缺失症候群
•9q缺失症候群

•9號染色體三倍體
  Trisomy 13 

第10號染色體 可偵測疾病

微片段缺失/重複 體染色體

•10p12-p11缺失症候群
•狄喬治症候群第2型
•10q22.3-q23.2缺失症候群
•10q26缺失症候群
•10p重複症候群 

•10號染色體三倍體數目異常 

第1號染色體 可偵測疾病

微片段缺失/重複 體染色體

•1p32-p31缺失症候群
•1p36缺失症候群
•1q41-q42缺失症候群

•1號染色體三倍體數目異常 

第2號染色體 可偵測疾病

微片段缺失/重複 體染色體
 
•2p16.1-p15 缺失症候群
•2q31.1 微缺失症候群
•2q31.1 重複症候群
•2q33.1 缺失症候群
•2q重複症候群 
•2q37缺失症候群

•2號染色體三倍體數目異常 

第3號染色體 可偵測疾病

微片段缺失/重複 體染色體

•3pter-p25缺失症候群
•3p重複症候群
•3q13.31缺失症候群
•Dandy-Walker缺失症候群
•3q重複症候群 

•3號染色體三倍體數目異常 

第4號染色體 可偵測疾病

微片段缺失/重複 體染色體

•4p16.3缺失症候群 
•4q21缺失症候群
•4q重複症候群
•4q缺失症候群
•4p重複症候群

•4號染色體三倍體數目異常 

第5號染色體 可偵測疾病

微片段缺失/重複 體染色體

•貓哭症候群
•5q12缺失症候群
•5q13重複症候群 
•5q14.3缺失症候群
•5p重複症候群

•5號染色體三倍體數目異常 

第13號染色體 可偵測疾病

微片段缺失/重複 體染色體

•13q14缺失症候群
•13q缺失症候群

•巴陶氏症  Trisomy 13
 

可偵測疾病

微片段缺失/重複

第14號染色體

體染色體

•14q11-q22缺失症候群
•14q22缺失症候群
•14q缺失症候群
14q重複症候群

•14號染色體三倍體數目異常 

可偵測疾病第15號染色體

微片段缺失/重複 體染色體
•普瑞德威利症候群 / 小胖威利症
•天使症候群
•15q14缺失症候群 
•15q24微缺失症候群
•15q26擴增症候群
•Levy -Shansk症候群
•15q26-qter缺失症候群
•15q缺失症候群 

 

•15號染色體三倍體數目異常 

可偵測疾病第16號染色體

微片段缺失/重複 體染色體

•16p12.2-p11.2缺失症候群
•16p12.2-p11.2重複症候群
•16p13.3缺失症候群
•16p13.3重複症候群
•16q重複症候群

•16 號染色體三倍體 
  Trisomy 16

可偵測疾病第17號染色體

微片段缺失/重複 體染色體

•17p13.3重複症候群 
•17p13.3缺失症候群 
•Yuan-Harel-Lupski症候群
•史密斯-馬吉利氏症候群
•Potocki-Lupski症候群
•17p重複症候群 

•17號染色體三倍體數目異常 

第18號染色體 可偵測疾病

微片段缺失/重複 體染色體

•18p 缺失症候群
•18q 缺失症候群
 

•18p 缺失症候群
•18q 缺失症候群
 

•Alagille症候群
•20p重複症候群
 

•愛德華氏症  Trisomy 18

 

可偵測疾病

微片段缺失/重複

第19號染色體

體染色體

•19號染色體三倍體數目異常 

可偵測疾病第20號染色體

微片段缺失/重複 體染色體

•20號染色體三倍體數目異常 

可偵測疾病第21號染色體

微片段缺失/重複 體染色體

•21q22缺失症候群 •唐氏症 Trisomy 21

可偵測疾病第22號染色體

微片段缺失/重複

•22q11.2缺失症候群
•22q11.2重複症候群 

體染色體

•22號染色體三倍體 
  Trisomy 22
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