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《分子诊断与治疗杂志》于 2009 年 5 月创刊，是由中山大学主管，《中国

家庭医生》杂志社有限公司主办，广州达安基因股份有限公司承办的面向国内

外公开发行的分子医学权威性刊物，也是我国第一份以分子诊断与治疗学科为

主要内容的分子医学专业学术期刊。本刊以传播分子医学理念、报道分子医学

前沿、倡导分子医学创新、促进分子医学进步为办刊宗旨。主要刊登我国医学

分子诊断和分子治疗相关领域中的基础理论研究、临床实践和技术方法的最新

研究成果以及国内分子医学新技术、新理论和新进展等方面的文章。目前有编

委及审稿专家 80 余人。在编委会和审稿专家及编辑部的共同努力下，于

2016 年被收录为“中国科技核心期刊”（中国科技论文统计源期刊）。

目前有“述评”、“论著”、“综述”、“前沿进展”、“专家笔谈”、“讲座”、

“动态”和“专栏”等栏目。涵盖基因诊断、免疫诊断、核酸分子诊断、蛋白分

子诊断、信号分子诊断、分子影像诊断、诊断仪器应用、基因治疗、核酸分子治

疗、蛋白分子治疗等内容。

杂志简介：

CopyRatio
Segment
NRegion

0 10 20 30 40 50 Mb
2.0

1.5

1.0

0.5

0

C
op
yR
at
io

p1
3

p1
2

p1
1.2

p1
1.1

q1
1.2
1

q1
1.2
3

q1
1.2
2

q1
2.1

q1
2.2

q1
3.1

q1
2.3

q1
3.3
1

q1
3.2

q1
3.3
3

q1
3.3
2

6
5
4
3
2
1
0

拷
贝

数

0 5 10 15 20 25 30 35 40 45 50

CNV 区间拷贝数

其它区间拷贝数

Segments
NRegion

q1
1.1

4.0
3.5
3.0
2.5
2.0
1.5
1.0
0.5
0
0 10 20 30 40 50 52

浅灰色线-基线 黄色线-比率曲线 浅灰色点-散点 红色线-高度重复区 黄色线-差丝粒

Chromosome Pos（Mb）

27-P1-308_Chr22
SCN

27-DiGeorge-a
chr22

chr22 location（Mb）

BB

CC

AA

注：图A为试剂盒A的结果，样本的 SCN为0.984；图B为试剂盒B的结果，Copy Ratio为0.524；图C为试剂盒C的结果，拷贝数为1.06。

图（918） 不同试剂盒DiGeorge综合征样本的检测结果

Figure（918） Results of DiGeorge syndrome by detection kits
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