Klinik Ekzom Dizileme (CES) kitinin Teknik Özellikleri

1. Ürün İnsan DNA’sından hatalıklarla ilişkili olduğu bilinen tüm genlerin exon bölgeleri için tasarlanmış olmalıdır.

2. CES Kiti ile Hedeflenen ekzonik bölgenin boyutu 43 Mb’dan az olmamalıdır.

3. Kullanılacak kitin tasarımında RefSeq, CCDS, GENCODE, Ensembl ve ClinVar veritabanları kullanılmış olmalıdır.

4. SNP’leri, insersiyonları, delesyonları, SNV’leri, gen füzyonlarını, inversiyonları ve diğer rearrangementları detekte edebilmelidir.

5. Ortalama 30× okuma derinliğinde en az 7 Gb data ile hedeflenen bölgenin en az %96,8 ni kapsıyor olmalıdır.

6. CES Paneli Hibridizasyon temelli çalışmalı ve probe ile hibridizasyon öncesi 8’e kadar örneği multiplex yapmaya imkan vermelidir.

7. Fold-80 hata oranı 1,45 in altında olmalıdır.

8. SNP Deteksiyonunda en az %98,7 Duyarlılık ve en az %99,7 Spesifiklik ile çalışmalıdır.

