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母体血浆中存在完整的胎儿基因组意味着理论上

任何单基因疾病的诊断都可无创产前DNA检测完成，
目前可以用于胎儿单基因病检测的生物信息分析方法

包括相对单倍型剂量分析(relative h印lotype dosage

analysis，RHD0)¨1、单倍型计数方法和隐马尔科夫
模型(hidden Markov model，HMM)¨“。RHDO分析

法需要家族基因型信息，在此基础上更容易实现，也

更具有成本效益。若家族基因型信息无法得知，那么

单倍型计数方法和隐马尔可夫模型在技术上可作为补
充方法实现单基因病检测。

综上所述，近10几年来循环游离DNA的分析技

术和生物信息学算法取得了巨大的进展，NI胛技术
在胎儿非整倍体风险评估中已被临床广泛应用，另外
其在胎儿染色体微缺失微重复以及单基因病等检测应

用研究也在逐渐完善。不同生物信息学分析方法在评
估母体外周血中游离DNA浓度及计算胎儿患染色体

非整倍体的风险中各有利弊，不断优化生物信息学分
析方法可以增加NIPT技术的灵敏度和特异度，一定

程度上减低其检测成本，从而为广大孕妇提供一个更
好的母婴保障。
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