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Patentkrav 

1. Fremgangsmåte for prosessering av minst ett sett merkede opphavs-

polynukleotider, omfattende trinnene å: 

a. omvandle et første genetisk utgangsmateriale til de merkede opphavs-

polynukleotider ved bruk av ikke-unike strekkode-oligonukleotider; 5 

b. amplifisere de merkede opphavs-polynukleotider i settet for å danne et 

tilsvarende sett amplifiserte avkomspolynukleotider; 

c. sekvensiere et undersett av amplifiserte avkomspolynukleotider for å danne 

et sett sekvensieringsavlesninger; og 

d. slå sammen settet av sekvensieringsavlesninger for å generere et sett 10 

konsenssekvenser, hvor hver konsenssekvens tilsvarer et unikt 

polynukleotid i settet av merkede opphavs-polynukleotider, 

hvor (i) det første genetiske utgangsmateriale er cellefritt DNA isolert fra en 

kroppsvæske og omfatter ikke mer enn 100 ng polynukleotider, og (ii) påvisning av 

de ikke-unike strekkoder i kombinasjon med sekvensdata av start- og sluttpartier 15 

av sekvensieringsavlesninger gjør det mulig å tildele en unik identitet til et 

opphavs-polynukleotid. 

2. Fremgangsmåte ifølge krav 1, hvor strekkodene omfatter oligonukleotider 

med en lengde på minst 3, 5, 10, 15, 20, 25, 30, 35, 40, 45 eller 50 basepar. 

 20 

3. Fremgangsmåte ifølge krav 1 eller 2, hvor omvandlingen omfatter 

enzymatisk ligering. 

 

4. Fremgangsmåte ifølge et hvilket som helst av de forutgående krav, hvor 

kroppsvæsken er blod. 25 

 

5. Fremgangsmåte ifølge et hvilket som helst av de forutgående krav, 

omfattende å anrike settet av amplifiserte avkomspolynukleotider for 

polynukleotidkartlegging til én eller flere kartleggbare posisjoner i en 

referansesekvens, ved: (i) selektiv amplifikasjon av sekvenser fra første genetisk 30 

utgangsmateriale konvertert til merkede opphavs-polynukleotider; (ii) selektiv 

amplifikasjon av merkede opphavs-polynukleotider; (iii) selektiv sekvensinnhenting 

av amplifiserte avkomspolynukleotider; eller (iv) selektiv sekvensinnhenting fra 

første genetisk utgangsmateriale. 
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6. Fremgangsmåte ifølge et hvilket som helst av de forutgående krav, 

ytterligere omfattende å: e. analysere settet av konsenssekvenser for settene av 

merkede opphavs-polynukleotider atskilt eller i kombinasjon. 

 

7. Fremgangsmåte ifølge krav 6, hvor analyseringen omfatter å påvise 5 

mutasjoner, sjeldne mutasjoner, indeler, kopitallvariasjoner, transversjoner, 

translokasjoner, inversjoner, delesjoner, aneuploidi, partiell aneuploidi, polyploidi, 

kromosomal instabilitet, kromosomale strukturendringer, genfusjoner, 

kromosomfusjoner, genavkortelser, genamplifikasjon, genduplifiseringer, 

kromosomale lesjoner, DNA-lesjoner, anormale forandringer i kjemiske 10 

nukleinsyremodifikasjoner, anormale forandringer i epigenetiske mønstre, anormale 

forandringer i nukleinsyremetylering infeksjon eller kreft. 

 

8. Fremgangsmåte ifølge krav 6 eller 7, hvor analyseringen omfatter å 

normalisere et mål tatt fra et sett konsenssekvenser mot et mål tatt fra et sett 15 

konsenssekvenser fra en kontrollprøve. 

 

9. Fremgangsmåte ifølge et hvilket som helst av kravene 6 til 8, hvor analysen 

ytterligere omfatter påvisning og overvåkning av en anormalitet eller sykdom i et 

individ, så som infeksjon og/eller kreft. 20 

 

10. Fremgangsmåte ifølge et hvilket som helst av kravene 6 til 9, omfattende å 

tilveiebringe et flertall sett av merkede opphavs-polynukleotider, hvor hvert sett er 

kartleggbart til forskjellige kartleggbare posisjoner i en referansesekvens, valgfritt 

hvor den kartleggbare posisjon i referansesekvensen er lokus av en svulstmarkør, 25 

og analyseringen omfatter påvisning av svulstmarkør i settet av konsenssekvenser. 

 

11. Fremgangsmåte ifølge et hvilket som helst av de forutgående krav, 

omfattende å filtrere ut avlesninger med en nøyaktighets- eller kvalitetspoengsum 

som er lavere enn en terskelverdi. 30 

 

12. Fremgangsmåte ifølge et hvilket som helst av de forutgående krav, hvor 

sammenslåingen omfatter å påvise og/eller korrigere feil, snitt eller lesjoner som 

foreligger i sense- eller antisensestrengen av de merkede opphavs-polynukleotider 

eller amplifiserte avkomspolynukleotider. 35 

 

13. Fremgangsmåte ifølge et hvilket som helst av de forutgående krav, hvor 

sammenslåingen omfatter å: 
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a. gruppere sekvensavlesninger sekvensiert fra amplifiserte avkoms-

polynukleotider i familier, hvor hver familie er amplifisert fra samme 

merkede opphavs-polynukleotid; og 

b. bestemme en konsenssekvens basert på sekvensavlesninger i en familie. 

 5 

14. Anvendelse av en fremgangsmåte ifølge et hvilket som helst av de 

forutgående krav: 

a. til å konstruere en genetisk profil for individet som kroppsvæsken stammer 

fra, i løpet av en sykdom; eller 

b. til å generere en profil, et fingeravtrykk eller et datasett som er en 10 

oppsummering av genetisk informasjon avledet fra forskjellige celler i en 

heterogen sykdom i individet som kroppsvæsken stammer fra. 

 

15. Anvendelse ifølge krav 14, hvor profilen tillater individet eller en behandler å 

tilpasse behandlingsopsjoner i henhold til sykdommens progresjon. 15 

NO/EP3591073


	Bibliographic data
	Claims

