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基于低深度基因组测序进行基因分型的方

法、装置及其用途

(57)摘要

提供了一种基于低深度基因组测序进行基

因分型的方法。其中，该方法包括：(a)对待测样

本全基因组进行低深度基因组测序，以便获得由

多个测序数据构成的测序结果；(b)针对至少一

个已知变异位点，构建所述已知变异位点的参考

序列集，所述参考序列集含有所述已知变异位点

的变异类型以及所述变异位点的上下游序列；

(c)将步骤(a)中所得到的所述测序结果与所述

参考序列集进行比对，以便确定各已知变异位点

的比对结果，所述比对结果包括测序结果的匹配

变异类型以及所述匹配变异类型的匹配次数；以

及(d)基于所述比对结果，确定所述已知变异位

点的高概率变异类型。
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