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Patentkrav

1. Framgangsmate for bestemmelse av en fgrste andel av et fgtalt genom som har blitt sekvensert
fra en biologisk prgve framskaffet fra en gravid hunn, hvori fosteret har en far og en mor som er den
gravide hunn, hvori faren har et faderlig genom og moren har et moderlig genom, hvori prgven

inneholder en blanding av moderlige og fgtale nukleinsyrer, hvori framgangsmaten omfatter:

motta sekvenseringsresultater fra en sekvensering av et flertall nukleinsyremolekyler fra

den biologiske prgven framskaffet fra den gravide hunn;

analysere sekvenseringsresultatene, hvori analyseringen av et nukleinsyremolekyl

inkluderer:
identifisering av en lokasjon for nukleinsyremolekylet i et humant genom; og
bestemmelse av en respektive allel for nukleinsyremolekylet;

bestemme et fgrste flertall lokasjoner, hvori det fgtale genomet er heterozygotisk ved hver
lokasjon for det f@rste flertallet, slik at det fgtale genomet har en respektive fgrste og andre
allel ved den lokasjonen, og hvori det moderlige genomet er homozygotisk ved hver lokasjon
av det fgrste flertallet, slik at det moderlige genomet har to av den respektive andre allel

ved den lokasjonen, hvori den fgrste allel er forskjellig fra den andre allel;

med et datamaskinsystem, bestemme en andre andel lokasjoner av det fgrste flertallet

lokasjoner i hvilken en respektive fgrste allel er detektert fra sekvenseringsresultatene; og

basert pa den andre andelen, bestemme den fgrste andelen av det fgtale genomet som har

blitt sekvensert fra den biologiske prgven.

2. Framgangsmate ifglge krav 1, hvori identifisering av lokasjonen for et nukleinsyremolekyl i det
humane genomet inkluderer mapping av en sekvens av nukleinsyremolekylet med det humane

genomet.

3. Framgangsmate ifglge krav 1 eller 2, hvori bestemmelsen av det fgrste flertallet lokasjoner

inkluderer:

for hver lokasjon i det fgrste flertallet:
bestemme om det faderlige genomet er homozygotisk for den respektive fgrste allel; og
bestemme om det moderlige genomet er homozygotisk for den respektive andre allel.

4. Framgangsmate ifglge ett av kravene foran, hvori bestemmelse av en spesifikk lokasjon til 3 veere

én av det fgrste flertallet lokasjoner inkluderer:
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bestemme en grenseverdi for et antall beregnede tellinger av den respektive fgrste allel ved
den spesifikke lokasjonen, hvori grenseverdien forutsier hvorvidt det moderlige genomet er
homozygotisk og det fgtale genomet er heterozygotisk, hvori grenseverdien bestemmes pa
basis av en forventet fordeling av antall tellinger for ulike kombinasjoner av homozygositet

og heterozygositet ved den spesifikke lokasjon;

basert pa analysen av sekvenseringsresultatene, detektere de respektive fgrste og andre

alleler ved den spesifikke lokasjon;

bestemme et antall faktiske tellinger av den respektive fgrste allel basert pa sekvenseringen

av flertallet nukleinsyremolekyler fra den biologiske prgven; og

bestemme om det fgtale genomet er heterozygotisk for den respektive fgrste og andre allel
og det moderlige genomet er homozygotisk for den respektive andre allel nar antall faktiske

tellinger er mindre enn grenseverdien.

5. Framgangsmate ifglge krav 4, hvori den statistiske fordelingen er avhengig av en fraksjonell

konsentrasjon av nukleinsyremolekyler fra den biologiske pr@gven som er avledet fra fosteret.

6. Framgangsmate ifglge krav 5, hvori den statistiske fordelingen i tillegg er avhengig av antallet

nukleinsyremolekyler som tilsvarer den spesifikke lokasjonen.

7. Framgangsmate ifglge ett av kravene foran, hvori den respektive fgrste allel av minst to lokasjoner

i det fgrste flertallet er forskjellige fra hverandre.
8. Framgangsmate ifglge ett av kravene foran, hvori den fgrste andelen tilsvarer den andre andelen.
9. Framgangsmate ifglge ett av kravene foran, hvori den f@grste andelen er en prosentandel.

10. Framgangsmate ifglge ett av kravene foran, hvori den fgrste andelen er et intervall, hvori den

andre andelen er én ende av intervallet.

11. Framgangsmate ifglge ett av kravene foran, hvori det fgrste flertallet lokasjoner er pa et fgrste
kromosom, og hvori den fgrste andelen er en andel av det fgrste kromosomet som har blitt

sekvensert fra den biologiske prgven.
12. Framgangsmate ifglge krav 11, omfatter videre;

bestemmelse av en andel av hvert kromosom i det fgtale genomet som har blitt sekvensert fra den

biologiske prgven.

13. Framgangsmate ifglge ett av kravene foran, omfatter videre:
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utfgring av mer sekvensering i respons av terskelmengden av sekvensering som ikke har blitt

oppnadd.

14. Dataprogram omfattende programkode med evne til & eksekveres av en prosessor i et
datamaskinsystem, hvori dataprogrammet ved eksekvering er konfigurert til a utfgre en

framgangsmate i henhold til ett av kravene foran.
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