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确定新发突变在胚胎中的遗传状态的方法

和装置

(57)摘要

一种确定新发突变在胚胎中的遗传状态的

方法和装置，方法包括：获取胚胎的父母双方的

全基因组测序数据，并对全基因组测序数据进行

分析以确定父母双方中至少一方的新发突变；在

新发突变附近寻找已知的参照遗传标记，并确定

新发突变与参照遗传标记的连锁遗传关系；获取

胚胎的全基因组测序数据，并检测胚胎的全基因

组测序数据中的参照遗传标记；和根据连锁遗传

关系和胚胎中参照遗传标记的检测结果，确定新

发突变在胚胎中的遗传状态。上述方法利用新发

突变位点附近区域的参照遗传标记位点，通过确

定新发突变位点与参照遗传标记位点的连锁遗

传关系，确定新发突变在胚胎中的遗传状态，能

够实现新发突变的检测。
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