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Сажетак: Развој биотехнологије у значајној мјери је допринио бољој клиничкој дијагностици на молекуларном нивоу, посебно када је ријеч о пацијентима са необјашњеним застојем у развоју, менталним ретардацијама и мултиплим конгениталним аномалијама, гдје су најчешћи узроци аберације хромозома. Висока резолуција ереј компаративне геномске хибридизације омогућава откривање различитог броја копија ДНК секвенци у хуманом геному, чија дужина варира од 100 до неколико милиона база. Микроереј технологија се заснива на компарацији ДНК референтног узорка са ДНК пацијента, обиљежени различитим флуоресцентним бојама, који се помијешају, те кохибридизују са циљаним пробама (BACs, cDNA или P1) равномјерно распоређеним на силиконској плочици. Након хибридизације, дигитални системи квантификују интензитет релативне флуоресценције сваког узорка. Добијени интензитет флуоресценције је пропорционалан броју копија ДНК секвенци у референтном и тестном узорку. Са одговарајућим дизајном проба, за дијелове хромозома или читав геном, могуће је детектовати небалансиране реаранжмане на субмикроскопском нивоу (микроделеције, микродупликације, анеуплоидије, маркер хромозом, губитак хетерозиготности и унипаренталну дизомију). Наведени реаранжмани у хуманом генетичком материјалу могу бити од кључног значаја за дијагностику насљедних поремећаја. 
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ARRAY-BASED COMPARATIVE GENOMIC HYBRIDIZATION (aCGH) IN DETECTION OF MUTATIONS IN HUMAN GENOME 
Abstract: Recent advances in biotechnology has significantly improved clinical diagnostics on molecular level regarding patients with unexplained developmental delay, mental retardation, and multiple congenital anomalies, where the most common cause of these conditions are chromosomal aberrations.  High resolution of array CGH allows detection of copy number variation in range from 100 to several mega base pairs in size. Array CGH technology is based on the comparison of the patients DNA with the reference DNA sample differently labeled with fluorescent dyes which are mixed and cohybridized to the targeted cDNA, BACs or P1 probes evenly spaced on the silicone slide.  After hybridization, digital systems are used to capture and quantify the relative fluorescence intensities of each sample. The resulting ratio of the fluorescence intensities is proportional to the ratio of the copy numbers of DNA sequences in the patients and reference sample. With appropriate probe design, which can be targeted on a specific regions of chromosomes or across the entire genome, it is possible to detect imbalances on the  submicroscopic  level  which includes microdeletions, microduplications, aneuploidy, marker chromosome, loss of heterozygosity, and uniparental disomy.  These rearagements in human genetic material can be crucial for the diagnosis of hereditary disorders. 
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