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���
�Ä¸n»�¹Â¸��Ê°��aÊ»Ô�Y�{Y�M�ÃZ´�¿Y{�������������������������������������¹�|À���Ë����Ìz�e�½ÁY{�®ÌÀ°e�Z]Real-time PCR�Ê¼¯��
��,�����¢·Z/]�{Y�§Y��{�,������ÃY�/¼Å�Ä/]���{Á��É�/Ìa�º/ËÔ��Z/»Â¼�

Ê»�Ã|Ë{��Â¼Ìe�{�°¸¼��Á�dÌ·Z §��ÅZ¯�{Â�������� 

e��Y�É�Ì´�Ìa��{�|·Âe��Y��Ìa��Ìz�e�dÌ¼ÅY�Ä]�ÄmÂe�Z]��|/·Â
���Á��,¹�|À/��¾/ËY�Ä]�Ôf^»�½Z¯{Â¯�����Ê/�Ìz�e�¦/¸fz»�ÉZ/Å

d�Y�Ã|��Äf§�³�Z°]���Á�������Z/Ë�®Ìf¿�ÂfÌ/��Ê»Á�Â/»Á�¯��Ì·Z¿M
��Ê»Á�Â/»Á�¯���Z¼���̀ /ÌeÂË�Z¯���Ê/�Á��¾Ì/·ÁY�,������{�Ä/¯�{Â/]
�Ê»Á�Ë�e��Ìz�e����Ã{Z¨f�Y�|����ÄÅ{��yYÁY��{�����É{ÔÌ/»

�Ê»Á�Ë�e�ÊËZ�ZÀ��ÉY�]�����®/ÌÀ°eFISH���|/��Ê/§� »�����
������Y�¼Ì¸a�Ã�Ìn¿���À¯YÁ�®ÌÀ°e��Y|]Y��Y��a�PCR���¹Z¼eY�Á

�Á��,½Z�¿Y�¹Â¿��Ã�Á�a���Á��Ìz/�e�dÆm�ÊÀËÂ¿�Ê·Â°·Â»�ÉZÅ
�Ê»Á�Ë�e�Ä]�Ôf^»�{Y�§Y�ÊËZ�ZÀ������|/¿|Ë{�³�{Z/nËY����®/ÌÀ°e

QF-PCR��Á���Y�Ê°Ë�����/Ìj°e�ÉZ/À^»��]�Ä¯�d�Y�µÂ¼ »�ÉZÅ
�����¹Á�Â/»Á�¯��/]��/«YÁ�Ê·Â/°·Â»�ÉZÅ�´¿Z�¿����¶/¼���Ê/»��|/À¯�

���,���������Á���/]�ÃÁÔ/���/�Zu�µZu��{������Y�,Ã|/���/¯}�ÉZ/Å
�®//ÌÀ°eMultiplex PCR����{��Ë�//��Ê//�Á��½YÂ//À��Ä//]��//Ì¿

�Ê»Á�Ë�e��Ìz�e���Ê»�Ã{Z¨f�Y�{Â�����,������Á��¾ËY���Z/Å
dÌ¸]Z«�Á�ZËY�»��ZÀ¯��{Ê�Ìz�e�ÉZÅ,��dË{Á|/v»����Z/y�ÉZ/Å

|¿�Y{�Y��{Ây��¯�½Z»���{�Ä¯�Ê·Â°·Â»�Ê�Á��Ê§� »�Y~·�Z]�Á�ÃZeÂ
�Ê»Á�Ë�e��Ìz�e�½Z°»Y�{ZË��d«{���É�Y{�Z/]��{�Ã�ËÂ]�,���ÉZ/Å

Ê»���¿�Ä]�É�Á���,|À¯�ºÅY�§�Y����y��a�|��������/�Zu�ª/Ì¬ve
��®/ÌÀ°e�ÊËZ¿YÂe�Ê���]��Â�À»�Ä]Real-time PCR���©Y�/f§Y��{

Ä¿Â¼¿����Ê/»Á�Ë�e�Ä/]�Ôf^»�½Y�Z¼Ì]�ÉZÅ����Ä/¿Â¼¿��Y����{Y�/§Y�ÉZ/Å
Z]�Ze�|Ë{�³�Y�mY�Á�ÊuY���º·Z������ÉY�/]�ÃY��½M�lËZ/f¿��Y�Ã{Z¨f/�Y
�Ê»Á�Ë�e�|·Âe��Y�¶^«��Ìz�e���{{�³��e�YÂ¼Å������

� �
ZÆ�Á��Á�{YÂ»��

�,Ê]�ne�Ä ·Z�»�¾ËY��{ÃZ´�ËZ»�M�É�Z°¼Å�Z]��®/Ìf¿��Ê�Â�y�ÉZÅ
�,Ã�ÁZ�»�� Ȳ�»�Á��������Y��/a�Á�[Z/zf¿Y�½ÁY{�¹�|À/��Ä]�Ôf^»�{�§

��Z¼Ì]��Å��Y�,½Y�Z¼Ì]�Ã{YÂ¿Zy��Y�Ä»Z¿�dËZ���~yY��Ì»Ê¸����½Â/y��/fÌ·
|��Äf§�³�Ê�Ìv»��ºÅ��¾ÌÀq����{�§�Ê Ì^����ÃÁ�/³�½YÂ/À��Ä]��Ì¿

�Ê���]�|ÅZ�|¿|����
 �kY�zf�Y DNA����[Â/����Á���Y�Ã{Z¨f/�Y�Z/]�Ê�Ìv»�½Ây��Y

|��¹Zn¿Y��Z^�Y�®¼¿�Z]�É�Y~³����½Â/y�Ä¿Â¼¿�Y|f]Y��Á��¾ËY��{
�{�����¬»�[M�Z]���Êf¿Z��Äm�{�{Y�³����|/��Â/�f�������Y��/a
��Z/]�,µZrzË�Ä¸u�»����Â¨Ë�f¿Z/��ÃZ´f/�{�eppendorfe 4804R��

dÌ�Â¨À·��������Äf/�Å�Ã|/ÀÀ¯��/Ì·��§Z/]�½M�Ä/]�Á�Ã{Y{�[Â/���Y��Z/Å
�NaCl 150 mM, Tris 15mM, EDTA 10 mM PH=7.5��,

�Ã|ÀËÂ� SDS��ZÀÌXeÁ�a�ºË�¿M�,|��{�Ã{K��20 mg/ml���Ã{Á�§Y
��|/��Ä/]Â°¿Y�Ä¿Z^��c�Â��Ä]�Á�����|/Ë�¸¯�½{Á�/§Y��Y��/a�ºË|/��������

���Á��ÓÂ»�µÂ¿ZeY�\Ìe�e�Ä]�,�Â¨Ë�f¿Z�����Á�����|/��{�Merk��
|Ë{�³�Ä§Z�Y���Ä]�dËZÆ¿��{DNA���§Z]�Ã|��kY�zf�YTE��Tris 

10 mM , EDTA 1 mM , PH=7-8�����½ÂÌ/�Z]Â°¿Y�Á�Ã{Á�/§Y
d§�³�¹Zn¿Y����d/�¸£��b�DNA������ÃZ´f/�{�Z/]�Ã|/���Ì/¸ze

�_Y�{Â¿Z¿��f»Âf§Á�f°b�Y(ND-1000)�|Ë{�³�¾ÌÌ e����
��{¼ËY�a�ÊuY����,½��Ê·YÂe�~yY��Y��a����ÉY�/]�,�/m�»�Á�¥|Å�ÉZÅ
�½�DYRK1A2���Ê//�Z�Y�Ä//ÌuZ¿��{��¬f//�»(Critical Region)�

�¹Á�Â»Á�¯����21q2.22���½��Á�,¥|Å�½��½YÂÀ��Ä]PMP22����/«YÁ
�¹Á�Â//»Á�¯��//]����17p11.2���ÉZ//Å�¼ËY�a��//m�»�½��½YÂ//À��Ä//]

|��ÊuY���\�ZÀ»���µÁ|m��{�ZÅ�¼ËY�a�Ê·YÂe��d�Y�Ã|��Ã{�ÁM� 
 

�µÁ|m�-�»�Á�¥|Å�½��ÉZÅ|ÌeÂX¸¯Â¿Â´Ì·Y��Â¿�Á�Ê·YÂe��m���
½��¹Z¿ ��Â¿

|ÌeÂX¸¯Â¿Â´Ì·Y 

�¼ËY�a�Ê·YÂe 

PMP22 Fw GGAGGAGAGAAGGCTTGAATGC 

PMP22 Rv GTTCCACATGCACACAGAAACG 

DYRK1A2 Fw AATGGTGTGCACAGGATGTGAAC 

DYRK1A2 Rv ATTCCGGTGAAACAAGTCATGAAG 

��
��Z´f/�{��Y�Ä/ ·Z�»�¾ËY��{ÃReal-time PCR ���µ|/»ABI 7300�

|//��Ã{Z¨f//�Y����À//¯YÁReal-time-PCR���Y�Ã{Z¨f//�Y�Z//]�Ê//¼¯
DNA���Ä/��c�Â/��Ä]�Ê»Â¿����ÊËZ/e�Triplicate����d/Ì¸a��{���

�ÊËZÆ¿�ºnu��{�Á�Ê°ÅZq������|/��¹Z/n¿Y��/fÌ·Á�°Ì»�����Â/¸z»
�À¯YÁ���¶»Z/��ZÅ�
������/fÌ·Á�°Ì»Sybr-Green Master Mix�

�Applied Biosystems�,�»�®///Ë��///¼ËY�a��///Å��Y��///fÌ·Á�°Ì
Forward��Á Reverse½��Ê�Z�fyY����Á��/�¿�{�Â/»�ÉZÅ����¹�³Â¿Z/¿

DNA��®Ì»Â¿�{Â]��������Ä/]�Z/e�|/��Ã{Á�/§Y��/�¬»�[M��Â¸z»�¾ËY�Ä]
�ÊËZÆ¿�ºnu�����|/��]��/fÌ·Á�°Ì»� ��Ä/»Z¿�]����������Ê¿Z/»�����ÊËZ/»�³

�¹Zn¿Y�Ä¸u�»�Ä���{�ÃZ´f�{�|���µÁY�Ä¸u�»�����Êf¿Z��Äm�{�{Y�³�
�c|»�Ä]���Ä¬Ì«{�¹Á{�Ä¸u�»�,���Äm�{�Êf¿Z��{Y�³��c|/»�Ä]����
�ÄÌ¿ZiÁ����Êf¿Z��Äm�{�{Y�³���c|/»�Ä]����Ä/¬Ì«{��ÉY�/]�����¶°Ì/�

ÊËZÆ¿�Ä¸u�»�Á�Ê·YÂf»����Êf¿Z��Äm�{�{Y�³��c|»�Ä]���ÄÌ¿Zi�,���
Êf¿Z��Äm�{��{Y�³�c|»�Ä]�����Ä/Ì¿Zi�Á�����Êf¿Z/��Ä/m�{���{Y�/³��Ä/]

�c|»����ÄÌ¿Zi|��¹Zn¿Y���
��{�Ê¼¯��Ì·Z¿MReal-time PCR�,¶°Ì���Z�Y��]��Ä¿Zf�M�ÉZÅ�Ct��

Ä//¿Â¼¿��Y�Ã|//»M�d//�{�Ä//]���ËZ//»�M�{�Â//»�ÉZ//Å�½ÁY{�¹�|À//����Á
Ä¿Â¼¿��ÉZÅ�|ÅZ��Ê Ì^����µÂ»�§��Y�Ã{Z¨f�Y�Z]�ÁÄÄCt½��d^�¿�,��

�ªË����Y��m�»�½��Ä]�¥|Å2�ÄÄCt� ratio=|Ë{�³�Ä^�Zv»���
��Ä/»Z¿�]��Y�É�Z»M�cZ^�Zv»�dÆm Excel���,d§Z/�Á�°Ì»�d¯�/�

Student T-test���É�Y�/§Y�¹�¿�Äf�]�Á�SDS v 2.1��Real-time 

PCR ABI7300�|Ë{�³�Ã{Z¨f�Y�����
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Ã�Á{������Ã�Z¼���� ��½Zf�]Ze���������������������������������������������������������������������������������������������������[ZÌ»Z¯�Z��|¼uY��Z°¼Å�Á½Y�
�� 

Äf§ZËZÅ� �
�À ȲÁ�dÌ¨Ì¯�¾ÌÌ e�ÉY�]����ÃZ´f/�{��/�Âe�Ã|��¹Zn¿Y�ÉZÅReal-

time PCR�{�Y|¿Zf//�Y�Ê//ÀvÀ»�º//���,(Standard curve)��Á�¹�Ó
d//�Y�É�Á�//���d//«���Y�¾ËY�]Z//À]��Ê·YÂ//f»�ÉZ//ÅDNA��{�Y|¿Zf//�Y

�^�Ê Ì��|��Ã{Z¨f�Y�{�Y|¿Zf�Y�ÊÀvÀ»�ºÌ��e�dÆm����Ê/¿��d^�¿
DYRK1A2/PMP22�dÌ�Â¨À·��{�����½Y�Z/¼Ì]�Á�Ê/ Ì^��{Y�/§Y�ÉZÅ

�Ê»Á�Ë�e�Ä]�Ôf^»����\Ìe�e�Ä]��
�����Á��
����
����d/�{�Ä]
�|»M����
��p���½���Y�Êb¯�Ä���Â�u�Ä¯DYRK1A2���{Y�/§Y��{

�Ê»Á�Ë�e���{Y{�½Z�¿�Y����
Z¯�½Y�Ì»�Ä ·Z�»�¾ËY��{�����½��Á{��/Å��Y�/¼Ì¸a�Ã�/Ìn¿���À/ ȲÁ�ÊËM�

��m�»�Á�¥|Å����|»M�d�{�Ä]�|��{��Y{Â¼¿�ÉZÅ��Á����� 

��

DYRK1A
y = -3.32 X + 28.92

R2 = 0.98
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��

PMP22
y = -3.2586x + 28.265

R2 = 0.988
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�Y{Â¼¿����½��{�Y|¿Zf�Y�ÊÀvÀ»PMP22�����
���� \Ì� �,�y

��
��=�R2��
� �

hv]��
�����ÃÁ�/³�Á�½ÁY{�¹�|À/��Ä/]�Ôf/^»�½Y�Z¼Ì]�Ä ·Z�»�¾ËY��{��|ÅZ/�

�Ê Ì^���ÃZ´f/�{�Z]�Ê¿��d^�¿��nÀ��dÆmReal-time PCR�
|Àf§�³��Y�«�Ä ·Z�»�{�Â»�Ê¼¯�c�Â��Ä]��½���Ä ·Z�»�{�Â»�ÉZÅ

���¥|//Å�½��¶»Z//��ª//Ì¬ve�¾//ËY��{�DYRK1A2�����//]��//«YÁ
�¹Á�Â///»Á�¯���½��Á�,Ê¿Z///�¿Y����///m�»�PMP22����///]��///«YÁ
¹Á�Â»Á�¯����|¿{Â]��Ä ·Z�»�¾ËY��{,��Ä/¿Â¼¿�®Ì°¨e�½Z°»Y���ÉZ/Å

�ÃÁ�³��Y�½ÁY{�¹�|À��Ä]�Ôf^»�½Y�Z¼Ì]�Ê Ì^��|ÅZ��|»M�ºÅY�§
�Êb¯�Ä���Â�u�Á�Äz�¿����¹Á�Â/»Á�¯��Y������½Y�Z/¼Ì]�ÃÁ�/³��{

|��|ÌËZe��Äf§ZË�¾ËY���Á��Z]�Ê¼¸���¶»Z��µÁY|f»�{�Y|¿Zf�Y�ÉZÅ
�®Ìf¿�ÂfÌ��Ê»Á�Â»Á�¯��Ì·Z¿M�`ÌeÂË�Z¯��Ze|Ë{�³�|ÌË���

��Á���YReal-time PCR�Ê//¿��½Z//Ì]�½Y�//Ì»��nÀ//���{�������Á
Ê¿��½Y�Ì»��nÀ�����,�������Ê/»Á�Ë�e��Ìz/�e��{�����Ã{Z¨f/�Y

��d/�Y�Ã|/���Yali Hu���¿Y�Z/°¼Å�Á����Ä/¿Â¼¿�d/¨Å�ÉÁ���/]�����Z/¼Ì]
|//¿{�¯�Ä// ·Z�»�Á��½�GAPDH��Y��[Z//zf¿Y��//m�»�½��½YÂ//À��Ä//]

�|¿{Â¼¿�����Ê¿��½ZÌ]�cZ ·Z�»��{��f�Ì]�Ä¯���Ê/»�Ã{Z¨f/�Y��Á�{Â/�
���Ê/¼¿�\/�ZÀ»�Ê/¿��½Y�Ì»��nÀ��Á�®Ì»Â¿��cZ ·Z�»�ÉY�]��|/�Z]��

�É�ZÌ�]�dÌ¼ÅY�Ê¿��½Y�Ì»��nÀ��cZ ·Z�»��{��m�»�½��[Zzf¿Y
{�Y{,������Ä^/�Zv»�Á�Ä/�ËZ¬»�½��¾/ËY�Ä/]�d^�¿�¥|Å�½��½Y�Ì»�Y�Ë�
Ê»�{{�³���������Á�µZ/»�¿�c�Â/��Ä/]�¥|/Å�½��½Y�/Ì»�Êf/�ËZ]�¾ËY�]ZÀ]

|�Z]�Ê»Á�ËY{�����¾/ËY��Y����½��Ã|/��¹Z/n¿Y�Ä/ ·Z�»��{�ÁPMP22���Ä/]
|Ë{�³�[Zzf¿Y��m�»�½��½YÂÀ���Ê³�ËÁ�ÉY�Y{�½��¾ËY���Ä/]�¹�Ó�ÉZÅ

��Ê/¿��½Y�Ì»��{��ÌÌ¤e�Ä¿Â³��Å�Á�d�Y��m�»�½��½YÂÀ�����Z/Ë�¥~/u
½|��Ä§Z�Y���Ê/»���Z]�É�Z¼Ì]�`ÌeÂÀ§�c�Â��Ä]�����Ä/]�É�Z/Ì¿�Á�{Â/�

���Y�ÉY�/]�º·Z/��{Y�/§Y�ÊËZ�ZÀ��dÆm�Ê·Â°·Â»�®Ìf¿��cZ�ËZ»�M��¾/Ë
Ê¼¿�½��|�Z]���½���{�¥~uPMP22�����É�Z/¼Ì]�Ä/]��/nÀ»HNPP��Á

cÂ¯�Z��É�Z¼Ì]�Ä]��nÀ»�½|��¦�Z�»��Ê»�gÂe�É�Z»�{Â����
��Á���Y�½ÁY{�¹�|À//��É�Z//¼Ì]��Ìz//�e��{���ÊeÁZ//¨f»�ÉZ//Å

Ê»�Ã{Z¨f�Y�{Â����Á���Y���Zu�µZu��{��®Ìf¿�ÂfÌ���Ì·Z¿M�ÉZÅ
�eÂË�Z¯Z`Ë���®ÌÀ°e�ÁFISH��Á�{�Y|¿Zf�Y�Ê�Á��½YÂÀ��Ä]�ªÌ«{

Ê»�Ã{Z¨f�Y�½ÁY{�¹�|À��|·Âe��Y��Ìa�Á�| ]��Ìz�e��{��{Â/���
�Á��¾ËY�|¿�Y{�É{ZË��d«{�ZÅ,�����/�¿��Y�{Â/mÁ�¾ËY�Z]�Z»Y��ÊÀÌ·Z/]

½Z»��Á�ÄÀË�Å�a�,�]�Z¯��ZÌ�]�|Àf�Å��]���Ã|¿��µÂ¸��Ä]�¾ÌÀr¼Å
��|/¿�Y{��Z/Ì¿�Ê·Â¸��d�¯�dÆm����®/ÌÀ°e��{QF-PCR����Y��/a

�¼Ì¸a�Ã�Ìn¿���À¯YÁ�Z]��Ìj°e�Ä�Á�a�É�Ìj°eZ�a�Ä¸u�»�®Ë�,�Y
�®ÌÀ°e��{�Z»Y�,d�Y�É�Á����Ì¿Real-time PCR����¾/ËY�Ä/]��ZÌ¿

Ê¼¿�Ä¸u�»������¹Z/n¿Y�Ä/¸u�»�®/Ë��{�É�Z/¯�Ä�Á�a�Ê»Z¼e�Á�|�Z]
Ê»��{Â/������®/ÌÀ°e��{�¾Ì/Àr¼ÅHGQ-PCR����½��Á{��/Ìj°e�Z/]

��ZÀÌ¯Âf¯Á�§Â¨�§�¶j»��Â³Â·Â¼ÅI��Ê¿Ô���Á�É|^¯���/]�Ä/¯��
�¹Á�Â»Á�¯�ÉÁ����Á�����Y{��Y�/«�|/¿������c|/��Ê/¨Ì¯�Ä/�ËZ¬»�Á

���¹Á�Â/»Á�¯�Ê/¿��½Y�Ì»�Ä]�,É�Ìj°e�ÉZÅ|¿Z]�����Ê/»�Ê/a�|/¿�]��
®ÌÀ°e�Ã�Á�»Y�®ÌÀ°e�¾Ë�´ËZm��Ë���Á�½Z�M�,ªÌ«{�ÉZÅ���ÉZ/Å
½Z»��Á��YÂ�{���Ã|/���/]��|/¿Y����®/ÌÀ°eReal-time PCR����Y�Ê/°Ë

�Á��¾Ë�e|Ë|m�ÄÀÌ»���{�Ä¯�d�Y�Ê·Â°·Â»�ÉZÅ�����Y�ÊeÁZ/¨f»�ÉZ/Å
Ê»�Ã{Z¨f�Y�½M�{Â�����,�������®/ÌÀ°e�ÉZËY�»��YReal-time PCR�
�Á��Ä]�d^�¿�Ê»�Ã|���¯}�ÉZÅ�����,ÓZ/]�dÌ/�Z�u�,{Z/Ë��d«{�½YÂe

½Z�M����ZÌ�]�½Z»��c|»��{�É�Z¼Ì]��Ìz�e�,�ËZ»�M�Ä�Á�a�½{Â]
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���
�Ä¸n»�¹Â¸��Ê°��aÊ»Ô�Y�{Y�M�ÃZ´�¿Y{�������������������������������������¹�|À���Ë����Ìz�e�½ÁY{�®ÌÀ°e�Z]Real-time PCR�Ê¼¯��
ºÅ��Ì·Z¿M�Á�Ê���]�,º¯�Ä¿Â¼¿�½Z»���{ZË��ÉZÅ��ÓZ/]�É�Ë~a�dÌ§�����Á

µÂ¸��Ä]��ZÌ¿�¹|��{�]�¹Z¿�Y��Ã|¿��ÉZÅ���
f§ZË��YÄ�ÄnÌf¿�©Â§�ÉZÅ�Ê»�É�Ì³��Ä¯�{Â���®/ÌÀ°eReal-time 

PCR��Á��¾Ë�e|Ë|m��Y�Ê°Ë��������{Z/«�Ä/¯�d/�Y�Ê·Â/°·Â»�ÉZ/Å
����,º/¯��ZÌ/�]�½Z/»��c|»��{�Á�ÓZ]�dÌ�Z�u�,{ZË��d«{�Z]�d�Y

Ä¿Â¼¿�ºÅ��Â��Ä]�Y��É{ZË��ÉZÅ��µÂ¸/��Ä]��ZÌ¿�½Á|]�Á�½Z»���ÉZ/Å
|ËZ¼¿��Ì·Z¿M�Ã|¿���Ê»�¾ËY�]ZÀ]����/]�®/ÌÀ°e�¾/ËY��Y�½YÂ/e��½YÂ/À��Ä

��Ë����Ìz�e��{�ÓZ]�dÌ�Z�u�Z]�Á�{Z¼f�Y�¶]Z«�,ªÌ«{�Ê�Á�
�Ê»Á�Ë�e�¹�|À����{Â¼¿�Ã{Z¨f�Y����

� �
�Ê¿Y{�|«�Á��°�e��

����/z]��{�Ê/»Y�³�½Y�Z°¼Å��Y�Á�ZÆ¿M�¹�fv»�Ã{YÂ¿Zy�,½Y�Z¼Ì]��Y
���º/Ë�Y{�Y���°/�e�µZ/¼¯�½Y�ËY��Âf�Za�ÂfÌf�¿Y�Ê·Â°·Â»�Ê°��a��

�Ä¯�d�Y��¯}�¶]Z«�����Z¼/��Z/]�Ã�Á�/a�¾/ËY��d/^i�Ã������®/¼¯�Á
d�Y�Äf§ZË�¹Zn¿Y�½Y�ËY��Âf�Za�ÂfÌf�¿Y�Ê·Z»�ÄÀË�Å���
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