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��� �� ���가 � ���� ���� �
��� ���� ���
���� ���가 ���� ��� ���� ���� ����� � �� ����� �� �
� �� ��.
��� Megan Krench 2016� 12� 30� (�) Dr Jeff Carroll� �� �� � 

Prof Wooseok Im� �� ��� 2016� 08� 29� (�)� ���

� ��� (exome sequencing)�� ��� ��� ��� ���� ���� ��
� ����가 �� ��� 가�� ����. ��� ����� ���� ����
�� ���� ���가 ���� ���� ���� ��� � � ��� � ���

��.

�� ���� ���� ��
����� ���� ����� ���가 ���� ����� ��� ����� ���� ��
�� ����. ��� ���� ��� ���� ��� ���� ��� ����� �� �� �
�. �� ��, ���� ���� ��� �� ��� �� � ��� ��� ����� � ���
��� �� � � ��� ��� ��� �� ��� �����.

�� �� ���� �� ����� ���� ���� ��� ��� �� ���� ��� ��
� ��

��� ���: By foxypar4 - originally posted to Flickr as Harvest Time, Alness (Ross-Shire),
CC BY 2.0

��가 ��� �� ��� �� ��� ���� ���� ��� �� �� ��� ��� ���
� ��� �� �� � �� �� �� ����가? (��� ��� http://en.HDbuzz.net/221�
������.) � 가� �� ��� ��� ���� ��� ��� ���� ��� ���� �
�� � � ��� ���� ��가 ���� ���� ��� � ��� ��� � ��� ���
����.

�� �� ��, �� �� 가��� �� ‘Whole exome sequencing’��� ��� �� ���
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����. DNA� 30� �가 �� ��� ���� ��. ��� ���� ��� ��� ����
� 1.5%� ���� ���. ���� ���� �� DNA� 1.5%� ����� ��.

���가 DNA� ��� ��� �� � ���� ��� ��� �� 10�� �� ��� ���
�. �� ����� ��� ��� ����� �� �� 30� ��� �� �� � ��. ���
�� ��� ‘whole genome sequencing’ ��� ���. ��� �� ����� �� �� 30�
�� ��� �� ���� �� �� ���� ��� �� �� ��. �� ��� � �� ���
�� ����� ��� ���� ��� � � ��� ���� ���� �� DNA �� ���
‘��(exon)’� ��� �� �� ���.

��� �� ��� ����� � ��� ‘whole exome sequencing’����� �� ���
1.5%��� �� ��� ���. whole exome sequencing� ���� � �� �� �� ���
���� ���� �� ��� �� ��� ��� ��� �����.

�� ���� ��� ���� ��
� �� ��� ��� �� ��� 가� 19�� ���� ���� ���� ��� ����� �
� ���. �� ��, ��� ����, ��� ���� � ����� �� ���� �� ���
��� Rett ����� ��� ��� ��. ��� ����� ��가�� Rett ���� �� �
��� ����� �� ���� ��� � ���� Rett ���� ���� ��� ��� ��
��� �� �� ��� ���.

“��� ��� ����� ��� ����가 ��� ���� �� ��� ����
��� � � ��. ��� ����가 ���� ��� ��� ���� ��� ��
���� ���� ��� �� ����가 ���� ��� ���� �� ����
���� 가��� ��. ”

� ����� �� �� ����� � ��� ��� ��� �� ���� ����� ����
�� �� exome �����. ��� � ����� � 가� ��� ����� �� ��� ��
� ���� ��� � ����� ���� ���� � �� ��� ����가 ���. � ��
� ���� ��� ����가 ����� ���� ��� ��� ��� ����� ����
���. ����� 가� ��� ���� ��� ��� ����� ����가 ��� � ���
��� ���� � ��� ��� ��� ��� 가�� ���.

� ��가 ���� �� �� ������� ���� 가��� �� ��� ��� �� ���.
가�� ��� �� �, ��� �� ��, ��� �� ��� 가� � �� ����� ����
���. ��� �� ����� ���� �� ��� �� �� �� ��� �� ��� �� �
����, � ���� �� ���� ���� �����. ��� Rett ���� ���� ���
�� ����가 ���.

��� �� ����� ���� �� ����� ���� 가��� exome sequencing� ��
��. ��� �� ��� �� ���� ��� ���� ���� � ��� ����가 ���
����� �� ���� ��� ����� ���� ����가 �� ��� ������.
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� � ���� ����� �� �� ��� 가� ���� ��� ���� �� exome
sequencing� ����. � �� �� �� ��� ����� ���� ���� 가�� ���.
���, ��� �� ��� ��� �����. ���� 가���� �� ��가 ��� ����
����� ���� ��� ��� ��� �� ��� 가�� ���. �� ��� �� � ��
� ���� � �� ����� ���� ���� ���� ������.

��� ��� ����� ��� ����가 ��� ���� �� ��� ���� ��� � �
��. ��� ����가 ���� ��� ��� ���� ��� �� ���� ���� ���
�� ����가 ���� ��� ���� �� ���� ���� 가��� ��. ��� ���
����(�� ����� �)� ����� ���� ���� ��� ���. ������� �
���가 ��� �� ����� ��� ���� ����� ��� ���� ���� ���
�� ���.

���� ��� �� ��� ����� ����� ���� ����� �� ��. ��� ��
� ����� ���� ����� ��� ��� ����, ����� ���� ������
����가 �� ���� ���가�� ��� �� � � ��� � ��� ���.

���� ���� ����� ��� �� ��� ���� �� ���� �� ����� ��
� ����.

��� ���: Pixabay

��� ��� ��� �� � ���?
� ��� ���� ���� �� � 가� ��� ��� 가�����. ��, “���” ����
� ��� ������� �가 ����� ���� ��� ����� ����� �� ���
�. “���” ��� ���� 가� ��� ���� ���� ���� �� 가�� ���� ��
�� ���� ��� ��� ��� � � ��.

�� � ��� ��� ��� ���� ������� �� ����� 가� �� � �����
��� ���� ���� ���. � ����� �� ���� �� ��가 ������� ��
� ���� ��� ���� ����� 가� ���� �� ��� ��� ��� ���� ��
� ����. ��� ����� ���� ���� ��� ��� ��� � � ��. ��� ��
�� ��� ��� �� ���� �� ��� ��� ���� ��� ����. ����� ��
���� ��� ��� ��� �� ��가 �� ��� ���� ����� ����� �� �
���.
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����, ��� ��� � ��� ���� ��� ��� ��� �� 가�����. ��� �
��� � �� �� ��� ���� ����� 가� ���� ��� �� ��� �����.
�� exome sequencing� ��� � 가��� �� �� ����� ���� ���. ��� �
�� ����� ��� ��� �� ���� ��� ��� ��� � ��� ��� �� ���
���� ���� ��� �� �� �� ����� � � ���.

����� �� ��� �� – ��� ���
�?
���� ���� ��� ���� �� ���� ���� �� ����� �����. ���
� ���� ��� ��� �� ����� �� ��� ���� ��� ���� ������
����가 �� � ��. ��� �� ���� ���� ��� ��� �� �� (gene
silencing)�� ��� �� ���� ��� ��� ��� ���. (��� ��� �� ��� �
�� http://en.HDbuzz.net/204 �� ��� � ��.)

“��� ��� � ��� ���� ��� ��� ��� �� 가�����. ���
���� � �� �� ��� ���� ����� 가� ���� ��� �� ���
�����. ”

��� �� ��� �� ���� ��� ��� ��� �� �� ���� ���� �� ��
�. ���� � ��� ��� ��� ��� �� �� ��� ��� �� ��� �� ����
��� ��� ������ �� ����. �� ��� ��� �� ��� �� ���� ���
��� ��� ����� ��� �� ����. �� �� ���� ��� ���� ���� �
���� �� ��� ��가 ��� � ��.

��� ���� ��� ���가 �� �가 ��� ��� ���� ��� ��� �� ��가 �
� ���� ��� ��� ���� �� ��� ��� ����� �� ���. ���� ���
��� �� �� ��� ����� �� �� �� �� �� ���� ��.

whole exome ���� ����� ��� ��� �가��� ���. � ��� ��� �� ��
��� ����� ��� ��� ��� �� ��� ��� ����� �� �� ����� �
�� � ���. � ��� ��� ���� � ��� ��� ��� ��, ����� �� ���
��� �가���� �� ��� ��� �� ��� ����� ��� � ���.

� �� ��� ����� ���� ��� ���� �� ��� �가��� ����� ���
��� �� � ��.

��� ��가 � ��� ����� 가�� �� ����. ��� �� ��� �� ��� ��
� FAQ� ������...
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��� ��� ��� ���� �� ��� ���
��� ��� ����� ���� ���� �����. �� ���� HD� IT-15����

��.
�� HD �� � �� ��� �� ��� �
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