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(57) Согласно настоящему изобретению предложены способы и системы, которые можно применять
в основанном на чипе анализе смешанных популяций нуклеиновой кислоты, включая
мультиплексное генотипирование образца смешанной нуклеиновой кислоты, и для детектирования
различий в числе копий целевого полинуклеотида и/или целевой хромосомы (например,
микроделеций, дупликаций и анеуплоидий). Согласно настоящему изобретению также предложены
способы и системы, которые можно применять в диагностике генетических отклонений в
смешанной популяции нуклеиновой кислоты, полученной неинвазивно из организма, такой как
образец крови, плазмы, сыворотки, мочи, кала или слюны. Раскрытые способы и системы
можно применять во множестве приложений, включая пренатальное тестирование и диагностику
рака. Настоящее изобретение основано на гибридизации амплифицированных фрагментов из
образца, например материнского образца, во время которой могут применяться инвертируемые
молекулярные зонды (MIP), с олигонуклеотидным чипом и на детектировании аллелей на
основании разных сигналов от разных аллелей однонуклеотидного полиморфизма (SNP). В
настоящем изобретении также раскрыто, как можно применять определение отношения аллелей в
определении фетальных и материнских вариантов числа копий (CNV), например, анеуплоидий.
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