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Patenttivaatimukset

1. Tarvikepakkaus menetelman suorittamiseksi, jossa testataan kromosomi-
poikkeavuuden riskia sikion DNA:ssa sekandytteessa, jossa on aidin ja sikién
DNA:ta, jossa tarvikepakkaus kasittdd komponentit:
(a) sekvensointikirjaston valmistamiseksi sekanaytteesta;
(b) sekvensointikirjaston hybridisoimiseksi kaksijuosteisten kohteen
sieppaussekvenssien (TArget Capture Sequences, TACS) pooliin,
jossa TACS-pooli kasittéad sekvensseja, jotka sitoutuvat yhteen tai
useampaan tutkittavaan kromosomiin, joka kasittaa (jotka kasittavat)
kromosomipoikkeavuuden, ja jossa:

(i) kunkin sekvenssin pituus poolissa on valillda 100 - 260 emas-
paria;

(i) kukin sekvenssi poolissa sitoutuu tutkittavaan kromosomiin
(tutkittaviin kromosomeihin) ainakin 150 emaéasparin etéisyydelle
seka 5'-paasta ettd 3'-paasta, alueista, joissa on kopiolukuvariaa-
tioita (CNV), segmentaalisia duplikaatioita tai DNA:n toistoele-
mentteja; ja

(iif) TACS:n GC-pitoisuus on valilla 19 % ja 50 %;

(c) sekvensointikirjaston TACS:iin sitoutuvien jasenten eristdmiseksi
rikastuneen kirjaston saamiseksi;

(d) rikastuneen kirjaston monistamiseksi ja sekvensoimiseksi; ja

(e) rikastuneen kirjaston sekvenssien tilastollisen analyysin suorit-
tamiseksi siten maarittden kromosomipoikkeavuuden riskin sikién
DNA:ssa,

jossa tarvikepakkaus kasittaa sailion, joka kasittdéd TACS-poolin,
jossa TACS-pooli kasittda kaksijuosteisia sekvensseja, jotka sitou-
tuvat yhteen tai useampaan tutkittavaan kromosomiin, joka (jotka)
on valittu kromosomien 13, 18, 21, X ja Y joukosta, kromosomien
kasittdessa kromosomipoikkeavuuden, ja jossa:

(1) kunkin sekvenssin pituus poolissa on valilld 100 - 260 emaspa-
ria;
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(2) kukin sekvenssi poolissa sitoutuu tutkittavaan kromosomiin
(tutkittaviin kromosomeihin) ainakin 150 emasparin etaisyydelle se-
ka 5'-paasta ettd 3'-paasta, alueista, joissa on kopiolukuvariaatioita
(CNV), segmentaalisia duplikaatioita tai DNA:n toistoelementteja; ja

(3) TACS:n GC-pitoisuus on valilla 19 % ja 50 %.
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