Štatistický model pre neinvazívnu prenatálnu diagnostiku aneuploidií
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Recentné štúdie poukázali na využitie NGS technológií pre prenatálnu diagnostiku aneuploidií neinvazívnym spôsobom. Zavedené metodiky dosahujú vysokú sezitivitu a špecificitu pri predikcii trizómie chromozómu 21, stále ale nedosahujú optimálne výsledky pri predikcii trizómií T18 a T13. Štúdie navyše využívajú vysoké pokrytie genómu, čo bráni masovému využitiu diagnostiky v klinickom prostredí.

V našej štúdii navrhujeme štatistický model, na ktorom skúmame vplyv faktorov ako kvalita mapovania, dĺžka fragmentov a GC zloženie na schopnosť diagnostikovať trizomiu. Cieľom našej práce je navrhnúť spoľahlivú metodiku predikcie pri nízkom pokrytí, ktorá by umožnila cenovo dostupnú diagnostiku namiesto zavedených invazívnych metód.
