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Confined placental mosaicism
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Kapaya et al Obs Case Reports 2012

Shaffer et al Genet in Med 2001

Maternal UPD Chr 7, 14, 15

Paternal UPD Chr 6, 11, 14, 15

Less certain Mat Chr 2, 16 20 & Pat Chr 20
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Pertile et al Sci Transl Med 2017

Palomaki et al Genet Med 2011
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NIPT data

Legend:
Green – chromosomal regions 
with copy number gain
Red – chromosomal regions 
with copy number loss

Maternal 
plasma

Interpretation:
Multiple chromosomal 
abnormalities at high 
concentrations

? Maternal malignancy
Sun et al PNAS 2015

Maternal 
plasmaLymph node 

biopsy

Maternal plasma 
after 
chemotherapy

Sun et al PNAS 2015

JAMA	2015;	314:	162‐9

JAMA	Oncol	2015

Bianchi et al.

Amant et al.
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Healthy control 
(N=11)

Inactive SLE
(SLEDAI 0‐6, N=15)

Active SLE
(SLEDAI >6, N=9)
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Gain: 1.8%
Loss: 2.4%

Tot MGR: 4.2%

Gain: 17.6%
Loss: 15.3%
Tot MGR: 
32.9%

Gain: 0%
Loss: 0%

Tot MGR: 0%

MGR: Measurable genomic representation Chan et al PNAS 2014

Chan et al PNAS 2014

Fetal DNA %

• A minimum requirement
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Effect of maternal weight

Hudecova et al PLoS One 2014

Reduced fetal 
fraction

Not solvable with 
later GA

Mosaicism
• Reduce the effective fetal 
DNA %

• E.g. 10% fetal DNA

• But 1/5th cells affected

• Effective % abnormal 
DNA is 2%

Vanished Twins


