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Mitteinvasiivne slinnieelne
geneetiline testimine (NIPT) on
sbeluuringu meetod loote kromo-
soomhaiguste riski hindamiseks
raseda vereproovist. NIPT pdhineb
platsenta péritolu rakuvaba DNA
sekveneerimisel ja andmeana-

lutisil. Lisaks loote kromosoomi
koopiaarvu muutustele véimaldab
NIPT tuvastada ka patogeensete
mikrodeletsioonide riski. Mikro-
deletsiooni stindroom on lithikese
kromosoomiosa kaost pohjustatud
kromosoombhaigus, mille kliiniline
raskusaste séltub deleteerunud
regioonist. Nditeks 22q11 piirkonnas
esinev mikrodeletsioon p&hjustab
DiGeorge’i sindroomi, mis on seotud
siidamerikete, huule-suulaeldhe
ja vaimupuudega. Loote kromo-
soomhaiguse riski mddramine on
bioinformaatiline viljakutse, sest
miljonite DNA jarjestuste korrektne
analiitis eeldab nutikaid arvutus-
likke lahendusi.

Doktoritoo eesmark oli suuren-
dada NIPT siinnieelse sdeluuringu
tdpsust, terviseandmete vdarinda-
mist ja meditsiiniteenuse kulutéhu-
sust. Doktorit66 kdigus loodi uus
arvutuslik raamistik NIPT tarbeks
ning valideeriti ja analtusiti klii-
nilistel andmetel varem avaldatud
NIPT algoritme. Lisaks tootati vilja
javalideeriti kliiniliselt uudne tark-
varapakett BinDel, mis voimaldab
hinnata loote mikrodeletsioonide
riski.

Too tulemusel kvantifitseeriti
arvutuslike tooriistade tdapsus
erineva sekveneerimiskatvuse ja
loote DNA osakaalu tingimustes.
Tulemused niitasid, et NIPT tapsust
mojutab nii sekveneerimissiigavus
kui ka loote DNA osakaalu ning
algoritmi valik. Uus BinDel-i tark-
vara parandas mikrodeletsioonide
tuvastamise voimekust, pakkudes
voimalusi tdpsemaks ja laialdase-
maks siinnieelseks sdeluuringuks.
Lisaks tootati vilja masindppepd-
hine arvutuslik raamistik loote
kromosoomi koopiaarvu muutuste
tuvastamiseks.
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