iy wllagiall

) L, 9/5 33 9oll ,ibgll HhioX \_
EI 2011 RuSlyaiw Sl 6,9 e
2 89@90" - L '...'g|‘u [ nrl - 1 : 1 :IIE
Olitanlly ru*-lLr'-‘h’Ln—"—..;.r-”
3 || Joleall [|RS36 21y Bl asle “ 38 Lol
5 dio (1) &2y ) o hall dad ()l
las3 Llaall

(Rki 4) J oY) (el

eoalll S coludyl i dguall 33N 5 3816l Gl el Led Lo A5l chlivall Jli 44K 48 jal
LObas sae )

(O 1) Ay piall 25l Aul 5o 4a) 55 GLgm ao Jf 338 —

(1) A8 S Jran 10 52V sl J8 Gapdiinl) il G i daa -
( )A_UM..J M\Jﬂ\@\)dgw\a‘)y}w\&a)ﬂ\C)Adsg\éﬂia;g—

(b 10) ALY (3 pall

ol Jall 400 Jeaiad ¢ S e 35080 Lepais Aoy blugl b s sai 3 Adaidl Lilua geadd | ks
:2\:\3;)_“ @g);ﬂ\ C'.\Lu\_)ﬂ\ ?_\3.'1 Sl _)\_)4:2( .3\:\5\_)}“ Slaall d\sh\c_\:\ﬂz\:\.g_)aﬂ

JAY AL Mo il g Cidaa JU) A o gl -]
Y Cila o) 3 A 50 i AasaY) G (sl JSG e JE) & dal o

C}‘).m KY GL:'\ Jdoainaia BE=K) ‘\.1).1\ 4;.:;1_1 )SJ} 64.1.3\.9 B =% MJLC AA.'LAL} ‘;u‘ d\g‘;’\ CJ\)—\S‘ -
Al (yge g dale 4;_1;1_3 3 8 < Fp Sa

dale ) ge s dale daialy o 3V 0 48,5 % -

Agale se oo i Aaaali o @Y W 1,5 % -

(03) -z Aty Ui BN 5 J Y1 Gan ol S il puid .1
oe Jasmad Jdally e aiill s 5V 5 saluad) Alls 3 VE+ — Ania) JSE e Jasmad) Jilall 3 )
(ﬁﬂ\ﬁ\;@é}ﬁdw\ﬁhéL—!uﬁﬂ\d&

¢ale o sac g anale dasal <3 o 8 0 50 % -
Aaiaia gc g 4y A Aaaal @l o) i e 50 % -

(O 1.5) -z ol 5D Ay Laatiose A o o) ) eilis puidd .2




dadal) RS36 —a Ny dlall agle iala - f puagall - SO A4S ) 5 all- L) Ml as gl il gl laial)
N2 (7 Al g slalt ns
10 LisSe Db

dale oy ge g iy A Aaialy o @Y1 48,5 % -
taale O sie s aale daialy ol @Y1 01,5 % -
aaaia Gee s 4y il daaali o Y1 01,5 % -
(0 1.5) g N z s 5l s g 3l Sl o ) 3l ity SO o o) S0 il G 08 3
JA AL sie 4 9 ddual Ailanl) A yal) gl — ||
ae cabiay Jake JG ‘_,,Jr_ S d;_j ‘;A ul.u.j Aeag oAl Al e ‘ééj)l\ Sl Adaadlall )@_ja:i
el siall e oS paanll Yl 2aal) 138 a5 68 JSS g g sl O xie i) Gladd
A ALY 558 e deles ie hadiall Glid ao s Aagis alidd Jgaal) a3

16 15| 14| 13| 12| 11| x Ja )Y hadie lad aae
2 3 7 4 3 1 fi 22yl

(0 1.5)3cleal) o2a o) vie Tadidl) Gliad sae aj sl oo il alias Jadl ¢Jgand) Glidane Jlexinls .4

) 2y alad) Jamiad
lecm=aalga 58 « M

lcm= aalg i}u

(O 2) .l Gluad Jlaa) Jsan lnise elaall 03] § (aaill) (g bl Gl pai¥l 5 X sloall Jaeddl uual .5

. — 2
_ : Yfi(x -X
. (6=J CRL
o Al Bl cJa Y1 dadiag L 11 Al delaad) i (pe Liad S35 A5 dclead) (e A G o) 530 amy
16 sk da Y Ladie Gl damy K3y i 2 ol 3 die dagiil) i e dhans L (Jsaadl) @bl a3 530

(0 0.5) S gl Bl Cpda A (e i 13 .6

oaall 138 JEn AnY) il 3 pand Jiad LWy g L e (xeroderma pigmentosum) Aall Calia i ye ey

I 1 2 ;\.A..,\SMSbA\O

addes Ja [
I ‘1 Clbigj, Alal) diliay Glas Ja s [l

Al Cilia; Libaa 50 @)

i .|1 62 Os é4

(0 1.5) .oinllJas je y 5 aiie (e Alall Calda G ol 3 o Jalad DA (e o 1

.1/100 000 — alall Calia (ga yar dubal) Jlaial 3k Ja g¥) 380 Sl gaa) &

23 5 a5 ALl o3 & alall Caliay Aba¥) ce Jgsasall (0 Jilall 23 55) @ 238 6 ) sie ALl ey 2
(0 2.5) .0 BY) aliaal ol jaY)

Jaon T3 3amall #1555 Al (8 alall Cilis (i e las 391 50 Al Jladiad ez 5l 5l 480l Bimlians cuual 3
(©2) AsSldl (e ol




iy 2l aSigll

L, 95 23 goll ibgll Ghio B 4

P T |

ol §

Salilata¥i g A afil L GR,T S el

{adal) '
E 2011 AuSlyaiw 3l 6,93 e s
3 n!l.;‘zl pl’m 7 | P - -.:
3 Jo

L)l | [RR36 Py 8L pske “ Lol

2

ST () Lol I o shall dnis J

ol

Llaall

gl ()l

") pan IS il Al g Ay 3 Aaganas k) g8 g

(B 4) JsY) s

dJadi)

e malis

Jsad

ol

ol

ol

ol

Pl greal) O (e il graa gl S
(Ll Ase (ol gal delind) o a1 s 58) A a3 5l Guad Glas)) O =
il e Jsb -
(alad o 8 axe A%) iyl die A padl) Casia -
cJeall 3 J g —
......................................................................... (2n = 46) LS Clzuall axe —
hle Om (e OfaE S3 1l g S padudil) cills
dS.u@u}uﬂAJ\ A.L:.u\y L@J:\s.ﬁ\ e.uﬂ\.u}a.a d,s Gl e dl.m_)\ @M tsaally J.'l}.\dés’ 48
.&L\A.Cy‘j M‘Y\ 4.\.\.1 J@J‘"’
daruall dday AN gl ouall WA J e :Amniocentése A.usa -
Al e 5 yagl) Aot g9 iy sl Je e sadindl (pinll ADNG basSl Qs duiss -
Ol AT ns A jall i gl g il gl (may S 5 e S aus S ol (e 6y 5 -

10 Gl a1 4 Lay A1, ) il dmm@uwu&@}sgms;ﬁum{w
.......... Gl JLal) die (a gl gl saiill g A o) 3V A8 o) laY) s ey Jlall e

(3 10) A0 (o

AR

LAY alis

J s

005

005

005

umdﬂ)mwudy‘yu&ubJMM\quFl :J B

daraia e g doale daial din e Ulas

¢(€) daamaiall sl Ge Jgzuall dilall e (L) Sils dnle (e go Jysuadl dilall -
.............. (VQ) 4l Axial (e Jsaall dilall e (VO+) ils doole daial o Jsgandl Jolall —
@m\ LB S5y A sagl) A8l i o Y g ladl ol 3 U 7z o) 55

JS (e JS e Ol gl () galld Il 5 aaad) aladll Ao (e LaS) 97 %6 2501 allaall G
........................................................................... u\.‘dag.:‘)auﬁd‘ dSu}‘\AA;\J\
W oz o il gl il

4+ T 9 LY

o — +——+  100% zlual!

¢ vg [L, vg+] 100% F1




|

kel o oac ] psted dmdio o V1 i p e il - BY) ks - ZOLI byp0- LA s sl ikl i)
2 (1) Al
3
dJadil) LY alic J) s
tA) 7 o B al) sl
[¢,vg] & X [L,vg+] QFl1 AR
¢ vy L vg+ 3,5l L)
. +—+ +—t =Y
UO.S ....................................................... _|—|_ _|—|_
¢ vg ¢ vg
&~ M\’
G05 | e ¢ vg L vg+ L vg £ vog+ "€ Vg zlaad)
T T T T T T T T T T :G}‘)’:\S‘M
L vg+  485% L vg 15% € VO+ 1504 | € VO 4850
¢ vg L vg+ L vg ¢ vo+ ¢ vg
| | i - [Lvg+] | —+ [LyV vo+ [AY]
[Lvg+] [L.va] —|e—|—[g]—|e—v|—[g]
0.5 100% € vg 485% | £ Vg 15% VO 150 9 4g5%
rli) gz g B dal) sedl) 2
[6,vg] 2 X [L,vg+]F1J RN
¢ vg L vg+ A, sl Llady!
05 | s
¢ vg ¢ vg
{/ K\
. ¢ Vg L vg+ ¢ vg
UO-S ............................................ 100%: I 50%: I 5004
L vg+ 50% l V( 50%
) £ vg L vg+ ¢ vg
005 +—+ | [LveHl | I—/F [eval
100% ¢ vg 50% ¢ vg 50%
00.25 | Sl saaall jalaall iz gl s b clgad 8 OSall pe A ) el i e Ulaa| 3
A s) oalaall cuns (368
[£,ve] & % [L,vg+] @ Fl 1e LY
¢ vy ¢ vo+ 3 ) Ly
P T +—t +—t =Y
0 0.25
¢ vg L vg
A/ M\*
............................... ¢ vy ¢ vgt L vgr €¢vg "L Vg ZLady)
00.25 T T T T T T T T T T :C}“)ﬁ‘as.\.m
( vg+ 485% L vg+ 15% € Vg 150 | L VO 4550
L vg
€ vy | ¢ vg+ L vg+ t va
: : : = [evg+] | +— [Lvg+] | o+ [évg] H— [L.vd]
100% | € vg assw | € vg 15 | ¢ V9 1se |6 VO agsu
0 0.75




|

Saball o oac ] psted ddio o Vi p e il - B Y ks - ZOLI bypo- LA s sl ikl i)
3 (1) Al
3
481 LY alic J i)
“ay 4
as gl I il aliael masia Sla)
3
; )
CJ 1.5 11 12 13 14 15 16
(el ) obmal Gl ai¥l g alual)l Jaaddl Gl — 5
U Claad  Jlaall Jsaal)
X; 11 12 13 14 15 16 £ saxal
f; 1 3 4 7 3 2 20
fix x; 11 36 52 98 45 32 274
(x; — X)° 729 | 289 0.49 0.09 1.69 5.29
f(x — X)’ 7.29 8.67 1.96 0.63 507 | 1058 | 34.2
18 (5 lamall il V) X (buall Jaxal
02 X=2iXx _ 2% _ 439
n 20
0.5 A8 AL ) (ASL) deleadl s o) coun gl 3D nda 8 Jlad e oY)z nuY) 6
(e 6) Nl (g pal)
Adad) LaY) palic Jud)
005 | (e AT il Jo (Sa)). e G el (3 tigbian Uiy Ladl g lailas 12 511 o Y] 1
Uagipe OAS b 68y yo Ly el ade 11 ¥ mite ajall 1X inll raally Ladije e (il
i) )X graall iy 48 L e Y1 D Guinlly
ol Osihas 5 583 Gl Y gisally B e e il
tombadl o 3V 23 5 2
S S U P PR PPRUPPPRRPPRS f(n//n) = g*= 1/100000
S 15 q= f(n) =v10-5=0.0032 N Jalall 2 3
c - f(N//n) = 2pq = 2.4/10~5 .(1-V10~5) =2(0.0032)(0.9968) = 0.0064
Lol b Oulbas 3530 Wl oatie el G Lay piaall 486 13 sl (685 o Jlaial lua — 3
L) Y Lilida B )5 eally (0 S
tz o) A Ak Jalail) 2/3 g L all Aldla (5585 () Jlaial
N % n %
N % N//N ¥ [N] N//in Y [N]
. n % N//In Y [N] niin % [n]
ol INT abd) Sl el 50 31 Cm s NI/ (<5 Alla 2/3 L
2pg=0.0064 : s ) 58Y) ibiae V) (6 of Juaial -
Audy Jilaill Vs g ASLW e o) Y1 bt ok Leals) Al 3 lias aglsal Lladl Jlasl —
:C}\‘}ﬂ\
N % n %
N % N//IN ¥ [N] N//in Y [N]
ol n % N/In Y [N] n/in Y [n]
A S o Jlaia) 8 g paae LA 8 o) 8Y) dbide Jlaal s bias st se ol Jlaal o)
0,0064 X 2/3 X 1/4 =0,001:) &Y _ilide Jldial b g e A




