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Patentkrav 

1. Fremgangsmåte for bestemmelse av en fraksjonert konsentrasjon av føtalt DNA 

i en biologisk prøve av et hunnindivid som er gravid med et føtus, idet den biologiske 

prøve innbefatter nukleinsyremolekyler fra hunnindividet og fra føtuset, og hvor 

hunnindividet er homozygot på et første locus for en første allel, og føtuset er 5 

heterozygot på det første locus for den første allel og en andre allel som er forskjellig 

fra den første allel, idet fremgangsmåten omfatter: 

å motta første data fra en første flerhet av reaksjoner som involverer 

nukleinsyremolekyler fra den biologiske prøve, hvor reaksjonene indikerer en 

tilstedeværelse eller et fravær av to polynukleotidsekvenser av interesse, idet 10 

de to polynukleotidsekvenser av interesse er den første allel og den andre 

allel på det første locus, hvor den første flerhet av reaksjoner er digitale 

polymerasekjedereaksjoner, og hvor de første data innbefatter: 

(1) et første sett kvantitative data som indikerer et første antall reaksjoner 

som er positive for tilstedeværelsen av den første allel; og 15 

(2) et andre sett kvantitative data som indikerer et andre antall reaksjoner 

som er positive for tilstedeværelsen av den andre allel; og 

å beregne en fraksjon av det første tall til det andre tall for å bestemme den 

fraksjonerte konsentrasjon av føtalt DNA. 

 20 

2. Fremgangsmåte ifølge krav 1, hvor den fraksjonerte konsentrasjon av føtalt DNA 

bestemmes som en prosentsats under anvendelse av det første tall og det andre 

tall. 

  

3. Fremgangsmåte ifølge krav 1, som videre omfatter: 25 

å motta andre data fra en andre flerhet av reaksjoner som involverer 

nukleinsyremolekyler fra den biologiske prøve, hvor de andre data 

innbefatter: 

(1) et tredje sett kvantitative data som indikerer en tredje mengde av en 

klinisk relevant nukleinsyresekvens; og 30 

(2) et fjerde sett kvantitative data som indikerer en fjerde mengde av en 

bakgrunn-nukleinsyresekvens som er forskjellig fra den klinisk relevante 
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nukleinsyresekvens, idet bakgrunn-nukleinsyresekvensen har et normalt 

forhold til den klinisk relevante nukleinsyresekvens som er kjent, hvor den 

klinisk relevante nukleinsyresekvens og bakgrunn-nukleinsyresekvensen 

kommer fra en første type celler fra føtuset og fra én eller flere andre typer 

celler fra den gravide hunn; 5 

å bestemme en parameter fra det tredje sett kvantitative data og det fjerde 

sett kvantitative data, hvor parameteren innbefatter et forhold mellom den 

tredje mengde og den fjerde mengde; 

å avlede en første cutoff-verdi fra den fraksjonerte konsentrasjon av føtalt 

DNA; 10 

å sammenligne parameteren med den første cutoff-verdi; og 

basert på sammenligningen, å bestemme en klassifikasjon av om hvorvidt 

det finnes en nukleinsyresekvens-ulikevekt for den klinisk relevante 

nukleinsyresekvens. 

 15 

4. Fremgangsmåte ifølge krav 3, hvor det tredje sett kvantitative data oppnås fra én 

eller flere første markører av en del av den klinisk relevante nukleinsyresekvens, og 

hvor det fjerde sett kvantitative data oppnås fra én eller flere andre markører av en 

del av bakgrunn-nukleinsyresekvensen. 

  20 

5. Fremgangsmåte ifølge krav 3, hvor nukleinsyresekvens-ulikevekten er en 

kromosomal aneuploidi. 

  

6. Fremgangsmåte ifølge krav 3, hvor den klinisk relevante nukleinsyresekvens er 

en allel av en genetisk polymorfisme, og bakgrunn-nukleinsyresekvensen er en 25 

annen allel av den genetiske polymorfisme. 

  

7. Fremgangsmåte ifølge krav 3, hvor den fraksjonerte konsentrasjon av føtalt DNA 

bestemmes før parameteren bestemmes. 

  30 

8. Fremgangsmåte ifølge et hvilket som helst av de foregående krav, hvor den 

biologiske prøve er plasma eller serum. 
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9. Datamaskinprogram som egner seg for utførelse av et datamaskinsystem, og 

som omfatter en flerhet av instruksjoner som ved utførelse er i stand til å styre 

datamaskinsystemet til å utføre en fremgangsmåte ifølge et hvilket som helst av de 

foregående krav. 

  5 

10. Datamaskinprogramprodukt som omfatter et datamaskinlesbart medium som er 

kodet med et datamaskinprogram ifølge krav 9. 
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