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(57)  Sáng chế đề xuất các phương pháp xác định biến thể số lượng bản sao (copy number 
variation - CNV) được biết hoặc nghi là có liên quan đến nhiều tình trạng bệnh lý. Theo 
một số phương án, sáng chế đề xuất các phương pháp xác định biến thể số lượng bản sao 
của bào thai nhờ sử dụng các mẫu từ người mẹ chứa ADN ngoài tế bào của người mẹ và 
bào thai. Sáng chế còn đề xuất hệ thống ước lượng số lượng bản sao của trình tự axit 
nucleic.
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