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(57) Раскрыты способы определения вариации числа копий (ВЧК), которая определенно или
предположительно связана с множеством медицинских состояний. Согласно некоторым
вариантам реализации предложены способы определения вариации числа копий плодов с
применением материнских образцов, содержащих материнскую и бесклеточную ДНК плода.
Согласно некоторым вариантам реализации предложены способы определения ВЧК, которые
определенно или предположительно связаны с множеством медицинских состояний. В некоторых
вариантах реализации, раскрытых в настоящем документе, предложены способы улучшения
чувствительности и/или специфичности анализа данных о последовательности посредством
определения параметра размера фрагмента. Согласно некоторым вариантам реализации для
оценки вариаций числа копий применяют информацию по фрагментам различных размеров.
Согласно некоторым вариантам реализации для оценки вариаций числа копий применяют один
или более параметров t-статистики, полученных из информации о перекрытии последовательности,
представляющей интерес. Согласно некоторым вариантам реализации для определения вариаций
числа копий одну или более оценок фракции плода объединяют с одним или более параметрами
t-статистики.
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