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Historie revizi

Dokument Datum
Dokument €. Srpen
1000000067940 v10 2026

Dokument €. 1000000067940 v10
URCENO K DIAGNOSTICE IN VITRO.

Popis zmény

Aktualizovano nasleduijici:

« Uvod do webového uzivatelského
rozhrani.

o Zobrazeni stavu systému a vystrah na
fidicim panelu.

» Seznam nazvl slozek mistniho disku.

» Disky mapového serveru pro server na
pracovisti.

Pfidano nasleduijici:

o Aktualizace serveru.
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Dokument

Dokument ¢.
1000000067940 v09

Dokument €. 1000000067940 v10
URCENO K DIAGNOSTICE IN VITRO.

Datum

Kvéten
2025

Popis zmény

Aktualizovano nasledujici:

Text objasnéni v grafice pfehledu
architektury

Popis objektu vzorku spravy davek.
Pokyny pro vzorky nahrané béhem
izolace plazmy.

Pokyny upozornéni zahrnujici opétovné
pouziti Carového kdédu a vkladani do
fondu.

Pfidano nasledujici:

UpFesnéni, ze poradi vzorkd neni
kontrolovano softwarem Workflow
Manager.

Pozadavky na pole Run Name (Nazev
béhu) v pokynech Local Run Manager.
Odkaz na uzivatelskou pfiruc¢ku
Sequencing Analysis Viewer Software pro
pokyny k interpretaci metrik kontroly
kvality.

Pokyny pro Upravy vyzadované pro
opétovné testovani po selhani fondu.
Vysvétleni a informace o fedeni problém
pro novou chybu Plate Level
Contamination (Kontaminace na Urovni
desky).

Pokyny pro cyklus napajeni systému.
Uptesnéni tykajici se faktor( okolniho
prostredi.

Informace v metrikach doplfikového
vykazu o hornich a dolnich mezich NES
s ohledem na selhani iFACT.

Nahrazeny vSechny instance sekvenceru
sekvenovacim systémem nové generace
nebo sekvenaénim systémem.
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Dokument

Dokument ¢.
1000000067940 v08

Dokument ¢.
1000000067940 v07

Dokument
¢.1000000067940 v06
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Datum

Cerven
2023

Unor
2023

Srpen
2021

Popis zmény

Byly odstranény popisy seznamu vzorkU pro
hybridni davky, aby tyto byly v souladu
s funkcemi softwaru.

Byly upraveny moznosti konfigurace
serveru za Ucelem zvys$eni zabezpedeni.
Zména hesla pro automatizaci systému ML-
STAR vyzaduje navstévu servisniho
pracovnika spole¢nosti lllumina.
Upfesnény pokyny pro pfidavani informaci
o ¢arovém kodu do vstupnich seznaml
vzork( a pro nahravani seznamu vzorkl pro
hybridni davky.

Aktualizovany pokyny pro vytvoreni
uzivatelského jména.

Z pokynU ke konfiguraci serveru byl
odstranén odkaz na pole Sitové heslo.

Byl aktualizovan pfiklad ¢astecné delece
nebo duplikace anomalie.

Pfidano pravidlo fazeni pro pole anomaly_
description (popis anomalie). U anomalii

v rdmci stejného chromozomu jsou
aneuploidie celych chromozomU uvedeny
pred ¢aste¢nymi delecemi nebo
duplikacemi.

Pfidany sloupce Typ a Reguldrni vyraz do
vykazU vysledkl, zpracovani a oznameni.
V celém dokumentu aktualizovany
formulace pro lepsi srozumitelnost.

Byla aktualizovana adresa opravnéného
zastupce v EU.
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Dokument Datum
Dokument ¢. Zari o
1000000067940 v05 2020
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Popis zmény

Byly pfidany pokyny k novym funkcim
Sifrovani zaloh a Sitové heslo.

Cést vénovana staZeni a instalaci
certifikatu byla doplnéna o podrobnéjsi
pokyny.

Byl pfidan krok spocdivajici v zadani
sitového hesla a pfipomenuti, ze je tfeba
generovat certifikat v ¢asti Konfigurace
serveru pro software Workflow Manager.
Byla aktualizovana ¢ast Pripojeni diskd
serveru o informace tykajici se opravnéni
pouze pro spravce a byla aktualizovana
kompatibilita verze SMB.

Byl pfidan odkaz na Sifrovani zaloh do
¢asti Archivace dat pro mistni server.
Byla pfidéana poznamka do Uvodu

k webovému uZzivatelskému rozhrani
Assay Software s informaci, ze software
nelze pouzivat na mobilnich zafizenich.
Byly pfidany vysvétlujici pozndmky k
pouziti velkych a malych pismen ve
vystupech z vykazu NIPT.

Byl aktualizovan text o moznych
hodnotach ¢lovékem ¢itelnych informaci
v Casti Vykazy vysledk( a oznameni.
Byly aktualizovany konvence pro
pojmenovani v aplikaci Workflow Manager
tak, aby byl konzistentné zobrazen cely
nazev softwaru VeriSeq NIPT Workflow
Manager.

Vi
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Dokument Datum Popis zmény
Dokument ¢. Unor o Byla aktualizovana témata Zadani
1000000067940 v04 2020 seznamu vzork{ a Nahrani seznamu

vzorkU, aby bylo vysvétleno funkéni
omezeni pfi nahravani seznamu vzorkd.

o Byla aktualizovana adresa australského
sponzora a spole¢nosti lllumina
Netherlands.

Dokument €. Rijen 2019 =« Byla pfidana &ast Informace o ochrané
1000000067940 v03 zivotniho prostredi tykajici se softwaru
VeriSeq Onsite Server v2.
« Byl aktualizovan zpUsob prezentace
vysledkd anomadlii pohlavnich
chromozomd v ¢asti Vykazy vysledkl a
upozornéni pfilohy B tak, aby odpovidal
zpUsobu prezentace uvedenému ve

vykazu NIPT.
Dokument €. Duben Byly pfidany podrobnéjsi informace
1000000067940 v02 2019 k vykazu NIPT a doplrikovému vykazu tak,
aby byly v souladu se $kolicimi materidly.
Dokument €. Unor 2019 | Vydani pfirugky k softwaru VeriSeq
1000000067940 v01 NIPT Solution v2 uréené pro zakazniky.
Dokument €. Listopad Pocatecni vydani uréené pouze pro interni
1000000067940 v00 2018 pouziti
Dokument €. 1000000067940 v10 Vii
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VeriSeq NIPT Solution v2

Uvod

VeriSeq NIPT Solution v2 je diagnosticka zkouska in vitro, ktera je uréena k sekvenaénimu vysetfeni
zjistujicimu aneuploidie plodu ze vzork{ periferni pIné krve Zen, které jsou alespon 10 tydnl téhotné.
Zkouska nabizi dva typy vysSetfeni: zakladni vySetfeni a vySetfeni celého genomu. Zakladni vySetfeni
poskytuje informace o stavu aneuploidie pouze u chromozomu 21,18, 13, X a Y. Celogenomova
vyS$etieni poskytuji informace o ¢aste¢né deleci a duplikaci u véech autozom( a informace o stavu
aneuploidie u vdech chromozomu. Oba typy vy$etieni nabizeji moznost vyZzadat si vykazani aneuploidie
pohlavniho chromozomu (SCA). At uz se pouzije kterékoliv z obou vySetieni, nelze tento produkt
pouzivat jako jediné vychodisko pro stanoveni diagndzy &i jinych rozhodnuti o téhotenstuvi.

Architektura systému VeriSeq NIPT Solution v2 obsahuje nasledujici komponenty:

VeriSeq NIPT Microlab STAR (ML STAR) — Automatizovany pfistroj pro zpracovani kapalin, ktery
pouziva VeriSeq NIPT Workflow Manager a Sada pro pfipravné zpracovani vzork( VeriSeq NIPT

k pfipravé a sledovani vzorkd knihovny. ML STAR pouziva VeriSeq NIPT Assay Software v2

k pfipravé vzorkd uréenych k analyze podle pokyni k pouziti uvedenych v PriloZena dokumentace
k produktu VeriSeq NIPT Solution v2 (dokument ¢. 1000000078751).

Pristroj pro sekvenovani nové generace (NGS) - pfistroj pro sekvenovani genomu, ktery umoznuje
tvorbu klastrl a sekvenovani pfimo v pfistroji. Ridici software poskytuje kroky k nastaveni b&hu
sekvenovani a vytvari sekvenovaci ¢teni pro vSechny vzorky v kvantifikovaném fondu knihovny.

VeriSeq Onsite Server v2 - Server, ktery hostuje VeriSeq NIPT Assay Software v2 a ukldda data pro

analyzu sekvencnich dat parovych koncl. VeriSeq NIPT Assay Software nepfetrzité sleduje
a analyzuje data ze sekvenovani a vytvari vysledky vzork(, vykazy zpracovani a oznameni.

Dokument €. 1000000067940 v10
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Obrazek 1 VeriSeq NIPT Solution v2 Komponenty

N Vs >

VeriSeq NIPT Microlab STAR Mistni server VeriSeq NIPT
VeriSeq NIPT Workflow Manager ‘ VeriSeq NIPT Assay Software
VeriSeq NIPT Method Sequencing Handler Analysis Handler

I1zolace plazmy Kvantifikace knihovny Kontrola kompatibility

béhu sekvenovani IFeeTiE) el 72y

Extrakce cfDNA Vkladani do fondu Sledovani dokongeni

S Plan analyzy NIPT

Pfiprava knihovny Kontrola kvality

sekvenovani

Kontrola kvality analyzy

VeriSeq NIPT VeriSeq NIPT
Batch Manager Services
on " Generator oznameni o
Webové uzivatelské rozhrani 5 .
J
¥ vykazech, vystrahach
N serveru VeriSeq NIPT Ay
Sekvenator nové generace
Ovladaci software sekvenatoru »

o Mistni disk Databaze
Fond sekvenovani

Architektura systemu

Software VeriSeq NIPT Solution v2 pouziva mistni sit (LAN) laboratofe k propojeni veskerého vybaveni
systému pomoci stejné podsité. Pouziti sité LAN nabizi flexibilni umistovani vybaveni a rozsifitelny
vykon pomoci pfipojeni dal$ich pfistroji nebo pracovnich stanic ML STAR. Nasledujici obrazek
znazornuje architekturu systému.
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Obrazek 2 VeriSeq NIPT Solution v2 Pfehled architektury
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VeriSeqg NIPT Workflow Manager
Uvod

Aplikace VeriSeq NIPT Workflow Manager je nainstalovana na zafizeni ML STAR. Poskytuje jednoduché
a intuitivni grafické uzivatelské rozhrani a automatizuje pfipravu krevnich vzorkd v souladu se
softwarem VeriSeq NIPT Solution v2. Aplikace VeriSeq NIPT Workflow Manager udrzuje datové
pfipojeni k mistnimu serveru VeriSeq Onsite Server v2 za u¢elem zpracovani a ukladani dat, sledovani
vzork{ a prosazovani logiky pracovnino postupu.

Aplikace VeriSeq NIPT Workflow Manager poskytuje pfistup k nasledujicim softwarovym moduldm,
zvanym také metody:

* VeriSeq NIPT Method
* VeriSeq NIPT Batch Manager
* VeriSeq NIPT Services

VeriSeq NIPT Method

Software VeriSeq NIPT Method (metoda) fidi automatizované zpracovani vzorkd v zafizeni ML STAR.

Metoda splni nasledujici kroky zpracovani:

* Plasma Isolation — pfenese 1 mlizolované plazmy ze zkumavky s odebranou krvi. Logika procesu
vytvofi davku pomoci VeriSeq NIPT Assay Software. Kazda davka obsahuje data vzorku véetné
¢arového kédu vzorku, typu vzorku, typu vySetfeni, pozice zdroje a pfiznaku vykazovani pohlavi.

* Extrakce volné mimobunééné DNA (cfDNA) - vycisti cfDNA z 900 pl plazmy.

* Library Preparation - vytvofi z vy¢isténé cfDNA knihovny, které jsou pfipraveny na sekvenovani.
Knihovny obsahuiji jedine¢né indexy pro kazdy vzorek v davce.

* Library Quantification — urcuje koncentraci cfDNA pomoci vsunovani fluorescenéniho barviva do
struktury mikrodesky s 384 jamkami. Deska obsahuje ozna¢enou standardni kfivku DNA a duplikaty

kazdého vzorku v davce. Systém pouziva nezpracované odedty fluoroscence ze ¢tecky mikrodesky

a vypocditava koncentrace vzorkd na zakladé standardni kfivky.

* Pooling and Normalization — kombinuje knihovny do jednotlivych fondl pro sekvenovani. Systém
pouziva dfive stanovené koncentrace k vypoctu prislusného prenosu pro kazdy vzorek do
zkumavky fondu. Zkumavka fondu je poté pfipravena na sekvenovani.

Dokument €. 1000000067940 v10
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VeriSeq NIPT Batch Manager

Aplikace VeriSeq NIPT Batch Manager umoziiuje spravovat stav vzorkd, davek a fondl pomoci
uzivatelského rozhrani. Systém umoziuje sledovani vzorkd v nékolika systémech pro zpracovani
kapalin a sekvenacnich pfistrojich a prostfednictvim planu analyzy. DalSi informace o postupech
zpracovani vzorkl viz PriloZena dokumentace k produktu VeriSeq NIPT Solution v2 (dokument ¢.
1000000078751).

Vzorky mizete spravovat v rdmci pracovniho postupu prostfednictvim tfech rliznych kategorii
oznacovanych jako objekty. Tyto objekty jsou popsany v nasledujici tabulce.

Objekt

Vzorek

Popis

Vysledek zpracovani 1 ml vzorku plazmy z jedné zkumavky s krvi. Vzorky jsou

pfidruzeny k ¢arovému kodu zkumavky s krvi (¢arovy kéd vzorku) a davky.

Davka

Fond

Deska se 24, 48 nebo 96 vzorky zpracovavana prostfednictvim extrakce cfDNA
a procesu pfipravy knihovny.

Normalizovany a nafedény objem knihoven s dvojitym indexem, které jsou pfipravené

pro sekvenacni pfistroj. Kazdy fond obsahuje az 48 vzork(.

V nasleduijici tabulce jsou popsany akce, které Ize na objekty pouzit béhem zpracovani.

akce

Zneplatnéni

Objekt

Vzorek

Davka

Fond

Vytvoreny
vykaz

Sample
Invalidation
(Zneplatnéni
vzorku)

Batch
Invalidation
(Zneplatnéni
davky)

Pool
Invalidation
(Zneplatnéni
fondu)
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Popis

Vzorek, ktery uzivatel oznadil jako jiz neplatny pro
zpracovani. V pfipadé zneplatnénych vzork{ se
nevytvafi zadny vysledek zkousky.

Priklad: Viditelny pfenos krevnich bunék béhem
izolace plazmy.

Davka, kterou uzivatel oznadil jako jiz neplatnou.
Pokud ke zneplatnéni davky dojde pfed vytvofenim
fondu, budou zneplatnény vSechny vzorky.

Ptiklad: Pad desky nebo jiné nespravné zachazeni
s deskou.

Fond, ktery uzivatel oznacil jako jiz neplatny. Po dvou
zneplatnénich fondu budou vSechny vzorky ve fondu
zneplatnény.

Pfiklad: Cely objem fondu pouzity b&hem dvou
chybnych b&hd sekvenovani.


https://support.illumina.com/downloads/veriseq-nipt-solution-v2-package-insert-1000000078751.html
https://support.illumina.com/downloads/veriseq-nipt-solution-v2-package-insert-1000000078751.html
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akce

Chyba
kontroly
kvality

Zruseni

Uprava
atributd
vzorku

Po zneplatnéni, chybé kontroly kvality nebo po zruSeni akce se objekt dale nezpracovava. Laboratorni

Objekt

Vzorek

Déavka

Vzorek

Vzorek

Vzorek

Vzorek

Vytvoreny
vykaz

Sample
Invalidation
(Zneplatnéni
vzorku)

Batch
Invalidation
(Zneplatnéni
davky)

Sample
Cancellation
(Zruseni
vzorku)

Sex
Reporting
(Vykazovani
pohlavi)

Sample Type
(Typ vzorku)

Screen Type

(Typ
vySetieni)

Popis

Software VeriSeq NIPT Solution v2 automaticky
oznadil vzorek jako neplatny kvili chybé uréené
metriky kontroly kvality nebo kvdli systémem zji§téné
chybé pfi zpracovani kapaliny.

VeriSeq NIPT Solution v2 automaticky oznacil celou
davku jako neplatnou. Pfiklad: Chyba systému béhem
zpracovani kapaliny.

Vedeni laboratofe oznacilo vzorek jako zruSeny.
Vysledek zkousky se nevytvori.

Sex reporting (Vykazovani pohlavi) nastavené

uzivatelem na hodnotu Yes (Ano), No (Ne) nebo SCA

(Pouze aneuploidie).

» Yes (Ano) — generuje se pohlavi vzorku.

» No (Ne) — pohlavi vzorku neni generovano.

o SCA - vykazovany jsou pouze aneuploidie
pohlavnich chromozom(.

Typ Sample (Vzorek) oznadeny uzivatelem jako
Singleton (Jedinacek), Twin (Dvojce), Control
(Kontrola) nebo No Template Control (NTC) (Kontrola
bez Sablony). Oznaceni typu vzorku pfimo ovliviuje
analyzu testu. K ziskani pfesnych vysledkd testu je
tfeba, aby byl typ vzorku nastaven pfesné.

Screen type (Typ vySetfeni) oznadeny uzivatelem
jako Basic (Zakladni) (pouze chromozomy 21, 18, 13, X
a Y) nebo Genomewide (Cely genom) (vSechny
chromozomy).

systémy spravy informaci (LIMS) mohou pouzit vykazy zneplatnéni vzorku k ozna¢eni opakovaného
zpracovani vzorku ze zkumavky s odebranou krvi.
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Zadani seznamu vzorku

Vstupni seznam vzork(d poskytuje informace o vzorku, které se tykaji pacienta, a obsahuji také typ
vzorku a stav vykazovani pohlavnich chromozomd. Systém vyZzaduje celou informaci o vzorku jesté
pred vytvorenim fond{ sekvenovani.

Vstupni seznam vzorkd musi byt textovy soubor (*.txt) s hodnotami oddélenymi tabulatory. Nazvy
sloupcl zahlavi v daném souboru museji odpovidat nazvim sloupctl zahlavi pfesné podle nasledujici
tabulky.

Sloupec

Typ dat Pozadavek Popis
zahlavi yp P

batch_name Retézec/prdzdné  Povinné Oznaduje nazev davky ze vzorku.
Musi odpovidat nazvu davky zadanému
do metody volani (Workflow Manager),
aby se potvrdilo, ze vstupni seznam
vzorkl je pfidruzeny ke spravné davce.
Maximalni pocet znak je 26. Sloupec
mUze zUstat prazdny.
Seznamy vzorkl bez sloupce batch_name
nebudou pfijaty.

sample_ Retézec Povinné Cérové kody na zkumavkach se vzorky

barcode krve, které jsou vlozeny do zafizeni ML
STAR.
Pokud je jako vzorovy ¢arovy kéd pouzita
celociselna hodnota, neméla by jeji délka
prekrocit 15 &islic. Maximalni délka
alfanumerického vzorového ¢arového
kodu je 32 znakd. PouzZijte pouze &isla,
pismena, spojovniky (-) a podtrzitka (_).
Vzorovy ¢arovy kéd nerozliSuje velka
a mala pismena. Carové kddy rozlidujici
mala a velka pismena nejsou povazovany
za jedinecné. Vzorovy ¢arovy kéd musi
byt jedineény a nesmi se liSit pouze
velkymi pismeny. Napfiklad ndzvy vzorkd
Sample01 a sample01 nejsou jedineéné.

sample_type Retézec Povinné Oznaduje typ vzorku pro analyzu.
Povolené hodnoty jsou Singleton
(Jedinacek), Twin (DvojCe), Control
(Kontrola) aNTC.
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Sloupec Typ dat PoZadavek Popis

zahlavi o =

sex_ Retézec Povinné Oznaduje vykazovani pohlavnich

chromosomes chromozomd plodu.
Povolené hodnoty jsou yes (ano)
(vykazovat), no (ne) (nevykazovat) a sca
(vykazovat pouze aneuploidii pohlavnich
chromozomd).

screen_type Retézec Povinné Oznacuje typ vySetfeni pro analyzu.

Povolené hodnoty jsou Basic (Zakladni)
a Genomewide (Cely genom).

Vstupni seznam vzorkd nahravany béhem izolace plazmy a vkladani do fondu mizete nahrat pomoci
aplikace Batch Manager. Systém pro vzorky NTC automaticky pouzije ¢arové kody, typ vysSetieni, typ
vzorku a zplsob vykazovani pohlavnich chromozom. Jsou vyzadovany rizné informace v zavislosti na
tom, zda je seznam vzork{ nahran béhem izolace plazmy nebo b&hem vkladani do fondu. Informace

o vzorku se potvrzuji b&hem procesu odesilani vzorku. Workflow Manager nekontroluje pofadi vzork(.
Vzorky nahrané béhem izolace plazmy musi zahrnovat vSechny vzorky v davce kromé NTC. Béhem
vkladani do fondu si systém vyZada vSechny chybéjici informace o vzorku, které nebyly nahrany béhem
izolace plazmy, a to i v pfipadé vzorkl NTC (tj. pohlavni chromozom a typ vyS$etieni).

A UPOZORNENI

V zajmu pfedchazeni chybam neuvadéjte béhem procesu izolace plazmy do listu vzorku
informace o vzorku ani Fadky pro vzorky NTC.

MUzZete kontrolovat nacitani vzorkd pro véechny vzorky v ddvce vygenerované systémem LIMS nebo
pro konkrétni vzorky, které vyzaduji opakované testovani. Pokud vkladate vzorky pro ucely
opakovaného testovani, vypliite zbyvaijici volné pozice dostupnymi vzorky.

Vyberte jednu z nasledujicich metod pouziti seznamd vzorkd:
* Predem definované davky (davky vytvorené systémem LIMS)

* Jednorazové davkovani- (VeriSeq NIPT Workflow Manager vytvorené davky)

Pfedem definované davky

Pomoci systému LIMS mUzete vytvaiet davky pfed zahajenim zpracovani vzorkd. V pfedem
definovanych davkach jsou vSechny vzorky jiz pfifazeny k davce jesté pred jejich vioZzenim do zafizeni
ML STAR. Seznam vzorkU odeslany b&hem izolace plazmy obsahuje kazdy vzorek v davce spolu se
véemi informacemi o vzorcich. Seznamy vzorkd pro davky vytvorené v systému LIMS musi obsahovat
hodnoty uvedené ve sloupci Batch ID (ID davky). Uvedeni ID davky slouzi k ujisténi, Ze na zacatku
zpracovani byl do softwaru Workflow Manager ruéné zadan spravny ndzev ID davky.
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Pfistup zaloZzeny na pfedem definovanych davkach blokuje konkrétni vioZzené vzorky, protoze systém
vyZzaduje, aby v8echny vzorky ze seznamu vzork{ byly v dévce. Dal$i informace nejsou vyzadovany.
Laboratof mize pokracovat k zavére¢nému vykazu bez zadavani dalich dat.

Vlastnosti a pozadavky na pfedem definované davky jsou nasledujici.

* Umoznuje Uplné fizeni obsahu davek.

* BranivloZeni nezadoucich vzorkd.

* Vyzaduje systém na vytvareni davek ze seznamu (pokrocily systém LIMS).

* Muize od pracovnik{ laboratofe vyZzadovat, aby ziskali spravné vzorky ze skladu. Pfipadné vyZzaduje
pokrodily systém pro uskladnéni vzorkd.

Jednorazové davky

Davky mUzete vytvofit v laboratofi fyzickym shromazdénim zkumavek se vzorky a jejich viozenim do
zafizeni ML STAR v prlbéhu izolace plazmy. Pfedchozi pfidruzeni vzorku k dédvce neni nutné. Sami
urcite, které vzorky maji byt do davky zahrnuty.

Kdyz vas Spravce pracovniho postupu b&hem izolace plazmy vyzve, vyberte moznost No Sample
Sheet (Z&dny seznam vzork{). Spravce pracovniho postupu pfidruzi viozené vzorky k ruéné zadanému
ID davky a vytvofi vykaz zavedeni davky.

Vlastnosti a pozadavky na jednorazoveé davkovani jsou nasleduijici.
* Nevyzaduje se systém LIMS a seznam vzorkd.

* Vykaz zavedeni davky mUzete upravit s informacemi o typu vzorku, typu vySetieni a vykazem
pohlavi pro odeslani béhem vkladani do fondu. Vzorky mizete pfidat kdykoli.

* Neexistuje zadna automaticka kontrola toho, které vzorky jsou zahrnuté do davky. MlzZete vlozit
nechtény vzorek.

* Data vzorku je nutné vlozit béhem vkladani do fondu.

Uprava atributti vzorku

Pfed spusténim bé&hu sekvenovani mizete pomoci aplikace VeriSeq NIPT Batch Manager zménit
atributy vykazovani pohlavnich chromozom, typu vy$etieni a typu vzorku pro jednotlivé vzorky.

—_

Otevrete aplikaci Batch Manager. Podrobnosti viz Pristup k aplikaci Batch Manager na strané 10.

2. Zadejte ID davky a uzivatelské jméno nebo inicidly obsluhy a vyberte OK.

3. Na diagramu desky davky vyberte pozici jamky pfidruzené ke vzorku.

4. Potvrdte, Ze je zobrazen spravny vzorek, a poté vyberte pozadovanou hodnotu atributu Sample
Type (Typ vzorku) v pfislusném rozeviracim seznamu.

5. Vrozeviracim seznamu Sex Reporting (Vykazovani pohlavi) vyberte hodnotu tohoto atributu.

6. Vrozeviracim seznamu Screen Type (Typ vySetfeni) vyberte hodnotu tohoto atributu.
7. Vyberte moznost Edit (Upravit).
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Zneplatnéni vzorku, davky a fondu

V zavislosti na konkrétnim kroku zpracovani vzorkd Ize zneplatnit jednotlivy vzorek, davku nebo fond
vzork{. Po zneplatnéni se vzorek, ddvka nebo fond jiz déle nezpracovavaiji.

Ke zneplatnéni jednoho nebo nékolika vzorkd pouzijte kdykoli pfed vytvorenim vykazu o zkousce bud

aplikaci VeriSeq NIPT Method, nebo Spravce davek.

Zneplatnéni vzorku pomoci aplikace VeriSeq NIPT Method

Chcete-li vzorky zneplatnit, provedte b&hem zpracovani vzorkd nasledujici kroky.

1.

Na konci jednotlivych procesU aplikace Workflow Manager vyberte v okné Well Comments
(Komentare k jamce) jednotlivé jamky, které chcete oznacit jako chybové, a pak vyberte OK.

V rozeviracich nabidkach vyberte nejméné jednu poznamku, nebo zaskrtnéte policko Other (Jiné)
a zadejte komentar.

Zaskrtnéte poli¢ko Fail Sample (Chybovy vzorek) a kliknéte na OK.

Potvrdte, Zze systém ma vzorek povazovat za chybovy.

Zneplatnéni pomoci aplikace Batch Manager

Aplikace Batch Manager umoziuje zneplatnit nasledujici:

Vzorek.
Davka pred dokonc¢enim kroku Fond.

Fond vzork{ po dokonéeni kroku Fond a pfed vytvofenim vykazu o zkou$ce.

POZNAMKA Pred spusténim aplikace Batch Manager ukoncéete vSechny aktudlné spusténé

metody.

Pfistup k aplikaci Batch Manager

Pokud chcete spustit aplikaci Batch Manager, pouZzijte jednu z nasledujicich moznosti:

Ve Spoustéci aplikaci vyberte VeriSeq NIPT Batch Manager (Spravce davek Veriseq NIPT).

Na pocitaci pfipojeném k siti pfejdéte na C: \Program Files
(x86) \HAMILTON\Methods\VeriSegNIPT a oteviete soubor metod Spravce davek
(VeriSegNIPT Batch Manager.med) S Radi¢em bé&hu Hamilton.

Zneplatnéni vzorku

1.

Otevriete aplikaci Batch Manager.

2. Zadejte ID davky a uzivatelské jméno nebo inicidly obsluhy a kliknéte na OK.
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Na diagramu desky davky vyberte pozici zdroje pfidruzeného k chybovému vzorku.

Zkontrolujte, Ze se zobrazuje spravny vzorek, a kliknéte na moznost Invalidate Sample (Zneplatnit
vzorek).

5. Zadejte pfi¢inu chyby a vyberte moznost Invalidate (Zneplatnit).
Na diagramu desky davky se barva zneplatnénych vzorkd zméni ze zelené na ¢ervenou a stav
davky se zméni z valid (platné) na failed (nezdarenou).

Zneplatnéni davky

1. Otevrete aplikaci Batch Manager.

2. Zadejte ID davky a uzivatelské jméno nebo inicidly obsluhy a kliknéte na OK.

3. Na diagramu desky davky vyberte moznost Invalidate Batch (Zneplatnit davku).
4

Zadejte pfi¢inu chyby a vyberte moznost Invalidate (Zneplatnit).
Pokud se v davce nevyskytuji zadné platné fondy, zméni vSechny vzorky v diagramu desky davky
barvu ze zelené na ¢ervenou. Platné fondy v davce zlstanou v platnosti.

Zneplatnéni fondu

1. Otevrete aplikaci Batch Manager.

2. Zadejte ID davky a uZzivatelské jméno nebo inicidly obsluhy a vyberte Pool Manager (Spravce
fondd).

Oskenujte ¢arovy kéd fondu.
4. Zadejte uzivatelské jméno nebo inicidly obsluhy a vyberte OK.

Zadeijte pficinu chyby a vyberte moznost Invalidate (Zneplatnit).

Nahrani seznamu vzorku

Pomoci aplikace Batch Manager nahrajte seznam vzork{ s informacemi o vzorcich. Tato funkce slouzi
k nahravani nebo zméné informaci o vzorcich ve velkych sadach.

1. Otevrete aplikaci Batch Manager.

2. Zadejte ID davky a uzivatelské jméno nebo inicidly obsluhy a kliknéte na OK.
3. Vyberte moznost Upload New Sample Sheet (Nahrat novy seznam vzork{).
4. Vyberte pozadovany seznam vzorkUl a kliknéte na OK.

Dalsiinformace o tom, jaké informace je tfeba do seznamu vzorku uvést, naleznete v ¢asti Zadan/
seznamu vzorkdna strané 7.

Zruseni vzorku

1. Oteviete aplikaci Batch Manager.
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Zadejte ID davky a uzivatelské jméno nebo inicidly obsluhy a kliknéte na OK.
Na diagramu desky davky vyberte pozici jamky pfidruzené ke zrusenému vzorku.

Potvrdte, Ze se zobrazuje spravny vzorek, a vyberte moznost Cancel Sample (Zrusit vzorek).

aoR W

Zadejte dQvod chyby a vyberte moznost Cancel (Zrusit).
Na diagramu desky davky se barva zruseného vzorku zméni ze zelené na ¢ervenou.

VeriSeq NIPT Services

Software VeriSeq NIPT Services obsahuje nékolik nastrojl, které slouzi ke konfiguraci a ovéreni zatizeni
ML STAR i softwaru Workflow Manager. Tyto ndstroje nejsou pro bézny provoz systému povinné, ale
mohou byt pozadovany technickou sluzbou spole¢nosti lllumina nebo Hamilton pfi feseni problémi se
systémem. Tyto nastroje se pouzivaji také k Upravé parametrd systému kvdli kolisani hustoty klastru.

Spusténi softwaru VeriSeq NIPT Services

Pfed spusténim softwaru Services ukoncete vSechny spusténé metody.

Chcete-li spustit software VeriSeq NIPT Services, pouZijte néktery z nasledujicich postupd:

* V nastroji pro spousténi aplikaci vyberte moznost VeriSeq NIPT Services.

* VpocitaCi pfipojeném k siti pfejdéte do slozky C:\Program Files
(x86) \HAMILTON\Methods\VeriSegNIPT\ a oteviete soubor metod VeriSeq NIPT Services
(VerisegNIPT Service.med) pomociaplikace Hamilton Run Controller.

Service Tools (Nastroje sluzby) umoznuji nasleduijici:

* Individual Tests (Jednotlivé zkousky) — zkousky soucéasti uréené pro feseni problémd s hardwarem
ML STAR.

* Service Tools (Nastroje sluzby) — nastroje pouzivané ke konfiguraci softwaru Workflow Manager.

Jednotlivé zkousky

Kvdli jednodu$simu fedeni hardwarovych problém, ke kterym do$lo v softwaru Workflow Manager,
mohou byt poZadovany nasledujici zkousky systému.

Zkouska systému  Popis

Barcode/Autoload  Zkousi spravnou konfiguraci systémové plosiny, funkce AutoLoader
a funk&nost snimani ¢arového kodu.

CPAC Zkousi funkénost topnych plosinovych systémi CPAC. Kontroluje také
spravné zapojeni elektroinstalace jednotlivych jednotek do Fidici skfiné.

BVS Vacuum Zkousi funkénost zakladnich vakuovych systémi na plosiné (BVS), aby se
potvrdilo, Ze vakuum je v provozu a dokaze dosahnout provoznich tlakd.
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Zkouska systému

Independent
Channel

iSwap

96-Head

Popis
Zkousi funkénost nezavislych pipetovacich kanall. Provadi zkousky

zadrzovani kapaliny, aby se zjistilo, zda pipetovaci kanaly nekapou a zda
jsou dodavané objemy konzistentni.

Zkousi funkénost robotické paze iSwap a potvrzuje hrubé vyukové pozice
ploSiny.

Zkousi funkénost pipetovaci Spicky CO-RE 96. Provadi zkousky
zadrzovani kapaliny, aby se zjistilo, zda pipetovaci kanaly nekapou a zda
jsou dodavané objemy konzistentni.

Jednotlivé testy provedete nasledujicim zptsobem.

1. Vyberte konkrétni zkousku, kterou chcete provést.

POZNAMKA

Moznost Provedeni celé 10Q postupné spusti vSech Sest zkousek.

2. Postupujte podle pokynd na obrazovce, délejte si pozndmky z pozorovani funkci vybaveni
a zaznamenejte jakékoli vzniklé chyby.

Po skonéeni vyberte moznost Abort (Pferusit), ¢imz metodu opustite.

Budete-li vyzvani, abyste poskytli systémové protokoly trasovani vytvofené béhem testu, jsou
protokoly dostupné na adrese C: \Program Files
(x86) \HAMILTON\LogFiles a zaCinaji veriSegNIPT Services.

Nastroje sluzby

Nastroje sluzby umozniuji Spravce pracovniho postupu a nékterych parametrd rozboru.

Zkouska
systému

Server
Configuration
(Konfigurace
serveru)

Assay
Configuration
(Konfigurace
rozboru)

Deck Teach

Tool (Nastroj
pro kalibraci
plosiny)

Popis

Nakonfiguruje a vyzkousi propojeni mezi softwarem VeriSeq NIPT Workflow
Manager a VeriSeq NIPT Assay Software. Spravna komunikace mezi témito
systémy je pro funkci Spravce softwaru nutna.

Slouzi k resetovani vychozi koncentrace knihovny.

Slouzi k exportu a importu vyukovych pozic ploSiny ze souboru.
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Konfigurace serveru

Pokud se zméni sitovd adresa mistniho serveru VeriSeq Onsite Server v2, nasmérujte aplikaci Workflow
Manager na novou adresu nasledujicim zptsobem:

1.V nabidce Services Tools (Nastroje sluzby) vyberte moznost Server Configuration (Konfigurace
serveru).

2. Aktualizujte adresu URL novou adresou Mistni server.
3. Vybérem moznosti Test Connection (OdzkousSet pfipojeni) odeslete zkuSebni zpravu.
Pokud tato zprava nedorazi, obratte se na technickou podporu spole¢nosti lllumina.

4. Na obrazovce System Configuration (Konfigurace systému) vyberte OK a pak vybérem
moznosti Apply (Pouzit) uloZte novou adresu.

Pokud aktualizujete sitovou adresu, musite také aktualizovat certifikdt SSL (Secure Sockets Layer)
v osobnim pocitaci, ve kterém je spusténa aplikace Workflow Manager. Pfejdéte do VeriSeq NIPT Assay
Software v2 prostfednictvim tohoto pocitace a viz StaZeni a instalace certifikatu na strané 33.

Heslo pro automatizaci systému ML STAR mohou aktualizovat pouze servisni technici spole¢nosti
lllumina. Pfed zménou hesla ulozeného na serveru prostfednictvim webového rozhrani se ujistéte, ze
servisni technik spole¢nosti lllumina navstivil vase pracovisté a aktualizoval heslo systému ML STAR.
Aktualizujete-li heslo ve webovém rozhrani serveru, aniz byste jej aktualizovali v systému ML STAR,
nebude systém pouzitelny.

Konfigurace rozboru

Pomoci nastroje Assay Configuration (Konfigurace rozboru) mlzete nastavit hodnoty nasledujicich
parametr(:

* Target Library Concentration (Cilova koncentrace knihovny) — nastavi vychozi hodnotu
koncentrace knihoven ve fondech sekvenovaci systém v softwaru Workflow Manager. Hodnoty
koncentrace se pfi procesu vkladani do fondu pouzivaji pro kazdy béh zvlast. Dalsi informace
naleznete v PfiloZena dokumentace k produktu VeriSeq NIPT Solution v2 (dokument ¢.
71000000078751).

* Default Sex Chromosome Reporting (Vychozi zplsob vykazovani pohlavnich chromozom) -
uréuje, ktery atribut bude pfifazen ke vzorklm, pokud pfi pfipravé vzorku stisknete tladitko Use
Default (Pouzit vychozi). Tento parametr Ize nastavit na hodnotu Yes (Ano), nebo No (Ne).

* Screen Type (Typ vySetieni) — uréuje typ vySetieni pro vzorek. Tento parametr Ize nastavit na
hodnotu Basic (Zakladni) nebo Genomewide (Cely genom).

Parametry rozboru nakonfigurujte nasledujicim zptsobem.

1. Vyberte moznost Assay Configuration (Konfigurace rozboru) a nakonfigurujte parametry podle
potfeby.

* Upravte pole Target Library Concentration (pg/ul) (Cilovd koncentrace knihovny (pg/ul)) na
pozadovanou hodnotu.
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2.

* Upravte parametr Default Sex Chromosome Reporting (Vychozi zplisob vykazovani pohlavnich
chromozomd) na pozadovanou hodnotu.

* Zménte nastaveni Screen Type (Typ vySetfeni) na pozadovanou hodnotu.

Vyberte moznost Apply (Pouzit).

Deck Teach Tool (Nastroj pro kalibraci plo$iny)

Bé&hem fedeni problémd mdze byt nutné exportovat hodnoty naucenych pozic. Pomoci nastroje Deck
Teach Tool (Nastroj pro kalibraci ploSiny) vytvofte seznam pozic spolu s jejich hodnotami.

1.

Vyberte moznost Deck Teach Tool (Nastroj pro kalibraci ploSiny).

2. Vyberte Export (Exportovat).

3. Vystupni umisténi je implicitné nastaveno na uvedené umisténi. Pfijméte vychozi umisténi nebo
vyberte umisténi pro vystup textového souboru, ktery obsahuje nau¢ené pozice z nastroje.

4. Vyberte OK.
Nastroj Deck Teach Tool (Nastroj pro kalibraci plosiny) uloZi textovy soubor s hodnotami v§ech
naucenych pozic laboratorniho vybaveni z instalace Spravce pracovniho postupu.

5. Kliknutim na tlacitko Cancel (Zrusit) se vratite na obrazovku Method Selection (Vybér metody).
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Sekvenovaci systém nové generace

Uvod

sekvenovaci systém nové generace generuje sekvenacni ¢teni pro vSechny vzorky v kvantifikovaném
fondu knihovny a integruje se s VeriSeq NIPT Solution v2 prostfednictvim Mistni server. Sekvenaéni
data vyhodnocuje Analysis Handler, ktery je souc¢asti VeriSeq NIPT Assay Software.

Pfiintegraci systému sekvenovaci systém nové generace s VeriSeq NIPT Solution v2 zvazte nasleduijici.
* Integrace datového ulozisté.
* Vykonnostni moznosti analyzy.

* Omezeni sitového provozu.

Fond sekvenovani

VeriSeq NIPT Assay Software vyzaduje sekvenovaci systém nové generace, ktery dokaze vytvaret data
sekvenovani podle pfipraveného fondu knihoven v souladu s nasledujicimi specifikacemi:

* Vytvoreni parovych ¢teni's 2 x 36 bazemi.
* Kompatibilni s indexovymi adaptéry v Sada pro pfipravné zpracovani vzorkd VeriSeq NIPT.
* Chemie zalozena na dvou kanalech.

* Automatické vytvareni souborl pfifazeni baze (BCL).

Integrace datoveho ulozisté

Typicky sekvenacni béh pro VeriSeq NIPT Solution v2 vyZaduje 25-30 GB pro sekvenovaci systém nové
generace data. Skute¢na velikost dat se mUze lisit v zavislosti na kone¢né hustoté klastru. Mistni server
poskytuje vice nez 7,5 TB tloZného prostoru. Je to dostatek mista pro pfiblizné 300 b&hl sekvenovani
(7 500/25 = 300).
Pro Ucely uloZisté dat pfipojte sekvenovaci systém nové generace k Mistni server jednim z nasledujicich
zpUsobu:
* Pouzijte Mistni server jako do¢asné ulozisté dat. Pfi této konfiguraci je pFistroj pfipojen pfimo

k serveru a udrzuje data na mistnim disku.

* Prolaboratof s vysokym vykonem pouZijte sitové UloZisté (NAS). Nastavte sekvenovaci systém
nové generace tak, aby udrzoval data sekvenovani pfimo na uréeném umisténi v Ulozisti NAS.
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Pfi tomto nastaveni nakonfigurujte Mistni server tak, aby sledoval uréené umisténi v Ulozisti NAS,
které umoznuje serveru sledovat nasledujici béhy sekvenovani. Lze pfidat vice sekvenovaci systém
nové generace pro zvySeni propustnosti vzorkl. Dal$i informace o pfipojeni serveru k Ulozidti NAS
naleznete v ¢asti Sprava sdilené sitové jednotky na strané 31.

DalSi informace o tom, jak pfipojit sekvenovaci systém nové generace k serveru nebo k ulozisti NAS,
naleznete v uzivatelské pfiru¢ce systému.

Vykonnostni moznosti analyzy

Plan analyzy VeriSeq NIPT obvykle zpracovava béh sekvenovani pfiblizné 5 hodin. Pokud zvétSujete
vykonnostni moznosti laboratofe, vezméte v Uvahu, Ze jeden server je schopen zpracovat maximalné
4 béhy za den, to znamena 48 vzorkl x 4 = 192 vzorkl za den. V pfipadé zajmu o dalsi FeSeni
vykonnostnich moznosti se obratte na technickou podporu spoleénosti lllumina.

Omezeni sitového provozu

VeriSeq NIPT Solution v2 pouZziva mistni sit laboratofe (LAN) pro pfenos dat mezi sekvenovaci systém
nové generace, Mistni server a ulozistém NAS (pokud je nakonfigurovano). Pfi zvySovani propustnosti
pro prenos dat vzorkl méjte na paméti nasledujici omezeni kladena na provoz infrastruktury IT:

* Prlimérny pfenos dat pfiblizné 25 GB vytvoreny za vice nez 10 hodin znamena pfiblizné 0,7 MB/s na
sekvenovaci systém.

* Infrastruktura laboratofe miize umozriovat pouziti jinych zdrojl sitového provozu, které je tfeba vzit
v Uvahu.

VeriSeq NIPT Local Run Manager

Pouzivate-li sekvenovaci systém nové generace vybaveny modulem VeriSeq NIPT Local Run Manager,
pFipravte se k sekvenaci nasledujicim zpdsobem.

1.V VeriSeq NIPT Local Run Manager vyberte moznost Create Run (Vytvofit béh).
2. Vrozebiraci nabidce vyberte moznost VeriSeq NIPT.
3. Vyplite nasleduijici pole:

* Run Name (Ndzev béhu) (musi byt novy a jedinecny)

* Run Description (Popis béhu; volitelné)

* Pool Barcode (Cérovy kéd fondu)
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A UPOZORNENI

Cérovy kéd fondu zadany v modulu Local Run Manager musi odpovidat ¢arovému kédu
fondu zadanému v aplikaci Workflow Manager. Nespravné konfigurace béhu jsou

v VeriSeq NIPT Assay Software zamitnuty a mohou vyzadovat opétovné sekvenovani.
Cérové kody fond(l musi byt nové a jedine¢né. Diive oskenované &arové kédy nelze znovu
pouzit, i kdyz k udalosti vkladani do fondu nedoslo. Znovu zahdjené davky vyZzaduiji istou,
neregistrovanou zkumavku. Analyza selze, pokud je ¢arovy kod spojen s dfive
analyzovanou davkou nebo jakymikoli pferusenymi udalostmi vkladani do fondu.

4. Vyberte moznost Save Run (Ulozit béh).
AZ budete mit nastaveni béhu hotové, mlzete béh spustit pomoci softwaru pfistroje.
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VeriSeq NIPT Assay Software v2
Uvod

Pristroj VeriSeq NIPT Assay Software v2 vytvafi statistiku, jejimz cilem je vyhodnotit pocet kopii
chromozomu v testovanych vzorcich, a poskytuje stanoveni aneuploidie na chromozomech vybranych
k analyze. Vybér chromozom k analyze zavisi na typu vy$etieni, které zvolite: zakladni vy3etfeni
(chromozomy 21, 18, 13, X a Y), nebo vysSetfeni celého genomu (vSechny chromozomy). Vyberete-li si
vySetfeni celého genomu, software provadi téZ zkousku na pfitomnost subchromozomalnich oblasti
prirlstkd nebo ztrat podtu kopii v autozomu. sekvenovaci nastroj nové generace vytvaii vstup pro
analyzu v podobé parového koncového ¢teni s 36 bazemi.

VeriSeq NIPT Assay Software v2 funguje na VeriSeq Onsite Server v2. Mistni server je Ustfednim
komponentem VeriSeq NIPT Solution v2 a plsobi jako spojovaci bod mezi VeriSeq NIPT Workflow
Manager, sekvenovaci systém nové generace a uzivatelem.

VeriSeq NIPT Assay Software sefadi ¢teni podle referenéniho lidského genomu a provede analyzu &teni,
ktera se usporadaiji na jedine¢ném misté nebo prostoru v genomu. VeriSeq NIPT Assay Software vylouci
duplicitni &teni a mista, kterd jsou spojend s vysokym kolisanim v pokryti euploidnich vzorkd(. Data
sekvenovani se normalizuji kvili obsahu nukleotidl a také kvili opravé davkovych G¢inkd a dal$ich
zdrojl nezadouci proménlivosti. Informace o délce fragmentu cfDNA se odvozuje ze &teni paired-end
sekvenovani. VeriSeq NIPT Assay Software také posuzuje statistiku pokryti oblasti sekvenovani,

o kterych vime, Ze jsou obohacené fetdini nebo matefskou cfDNA. Data ziskana z délky fragmentu

a analyzy pokryti slouzi k odhadu fetalni frakce (FF) v kazdém vzorku.

U kazdého typu vysSetfeni vybraného pro dany vzorek z nabidky zkouSek VeriSeq NIPT Assay Software
vykdaze, zda byla zjisténa anomalie, nebo nikoliv. V pfipadé zékladniho vySetfeni jsou vSechny anomalie
aneuploidie. V pfipadé vysetieni celého genomu mize byt anomalie aneuploidie nebo ¢asteéna delece
Ci duplikace.

Komponenty VeriSeq NIPT Assay Software

VeriSeq NIPT Assay Software nepfetrzité bézi a sleduje nova data sekvenovani, kdyz jsou na Mistni
server pfidavana do slozky Input (Vstup). Po identifikaci nového béhu sekvenovani se tok spusti
nasledujicim zplsobem.
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Obrazek 3 Schéma toku dat

Sledovani

Byla zjisténa nova
slozka s daty
sekvenovani

Predb&zné kontroly
béhli sekvenovani

PredbéZna kontrola

Sekvenovani

Pockejte na dokonc&eni
sekvenovani

Cas na sekvenovani

Qc

Data kontroly kvality
z béhu sekvenovani

Kontrola kvality
sekvenovani se

Analyza

Zaradit béh
sekvenovani do fronty
na analyzu

Spustit analyzu
(pokud se nezdaff,
opakuijte trikrat)

Analyza se
nezdarila. Zaslat

Vykazovani

Vytvoreni vykazi

Vytvoreni vykazu se
nezdafilo. Zaslat

se nezdafila. Zaslat vyprsel. Zaslat

. oo . ; o . nezdafila. Zaslat
oznameni uzivateli oznameni uzivateli

- R oznameni uzivateli
oznameni uzivateli

oznameni uzivateli

1. Monitoring (Sledovani) - pfedbé&zné kontroluje platnost nového béhu sekvenovani. Kdyz software
zjisti novy béh sekvenovani, provedou se nasledujici kontroly platnosti:

a. Kontroluje kompatibilitu parametrd béhu s o¢ekavanymi hodnotami.
b. Pfifadi pritokovou kyvetu ke znamé existujici zkumavce fondu.

c. Potvrzuje, ze fond nebyl jiz dfive zpracovan. Systém neumozniuje opakovany béh.
Pokud néktera kontrola selze, je uzivatel upozornén prostiednictvim systému e-mailovych
oznameni a v protokolu Alerts (Vystrahy) ve webovém uzivatelském rozhrani.

2. Sequencing (Sekvenovani) — nepretrzité sleduje dokoncovani béhu sekvenovani. Nastaveny
¢asovac urcuje prodlevu pro dokoncéeni béhu. Pokud prodleva vyprsi, uzivatel dostane oznameni e-
mailovym oznamovacim systémem a prostfednictvim protokolu Alerts (Vystrahy) na webovém
uzivatelském rozhrani.

3. QC (Kontrola kvality) — kontroluje soubory InterOp QC, které vytvofil sekvenovaci systém. VeriSeq
NIPT Assay Software kontroluje celkovy pocet klastrd, hustotu klastrl a skére kvality &teni. Pro
pokyny k interpretaci metrik kontroly kvality InterOp se podivejte do uzivatelské priru¢ky
Sequencing Analysis Viewer Software (dokument ¢. 15020619). V pfipadé nesplnéni kritérii kontroly
kvality dostane uzivatel ozndmeni e-mailovym oznamovacim systémem a v protokolu Alerts
(Vystrahy) ve webovém uzivatelském rozhrani.

4. Analysis (Analyza) — spravuje frontu analyzy nékolika b&hl sekvenovani, které vytvofily rizné
nastroje nakonfigurované serverem. Server zpracovava ulohy po jedné v poradi, ve kterém dorazi
(princip FIFO). Po uspésném dokond&eni jedné analyzy se spusti dal$i naplanovana analyza z fronty.
Pokud analyza narazi na problém nebo vyprsi ¢asovy limit, VeriSeq NIPT Assay Software ji
automaticky znovu spusti (az tfikrat). Po kazdé chybé uzivatel obdrzi oznameni e-mailovym
oznamovacim systémem a v protokolu Alerts (Vystrahy) ve webovém uzivatelském rozhrani.

5. Reporting (Vykazovani) - po dokonceni analyzy vytvori vykaz, ktery obsahuje konec¢né vysledky.
Pokud dojde k chybé a vykaz se nevytvofi, uzivatel dostane oznameni e-mailovym oznamovacim
systémem a v protokolu Alerts (Vystrahy) ve webovém uzivatelském rozhrani.
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Ukoly VeriSeq NIPT Assay Software

VeriSeq NIPT Assay Software vykonava jak automatizované ukoly, tak ukoly spusténé uzivatelem.

Automatizované ukoly

VeriSeq NIPT Assay Software vykonava nasledujici automatizované ukoly:

Dokument €. 1000000067940 v10

Shromazdovani a ukladani zaznamu o pripravé vzorku — na konci kazdého kroku vytvari skupinu
vystupnich soubor( a uklada je do slozky protokoly zpracovani, kterd se nachazi ve slozce Vystup.
Pfehled a Vykazy procesuna strané 73 podrobnosti viz Struktura souboru vykaz(ina strané 49.

Vytvoreni oznameni o upozornénich, e-mailech a zpravach - sleduje stav platnosti davky, fondu

a vzorku b&hem krok{ pfipravy vzorku a kontroluje kvalitu dat sekvenovani a vysledkl analyzy
kazdého vzorku. Na zakladé téchto kontrol platnosti uréi VeriSeq NIPT Assay Software, zda se ma

v procesu pokracovat a zda maji byt vysledky vykazany. VeriSeq NIPT Assay Software ukon¢i
proces, pokud dojde ke zneplatnéni davky nebo fondu na zakladé vysledku kontroly kvality.
Uzivateli je odeslano upozornéni e-mailem, vytvofi se zprava a do webového uzivatelského rozhrani
se zaznamena vystraha.

Analyza dat sekvenovani — analyzuje nezpracovana data sekvenovani pro kazdy mnohondsobny
vzorek ve fondu pomociintegrovaného analytického softwaru NIPT. VeriSeq NIPT Assay Software
zjisti skére aneuploidie v jednotlivych vzorcich. Systém nehlasi vysledky vzorkd, které byly
uzivatelem zneplatnény nebo zru$eny. U vzorkd, které nespliiuji kritéria kontroly kvality, je
poskytnuto vyslovné zdlvodnéni, avSak vysledky takovych vzork( nejsou brany v potaz. Dalsi
informace viz NIPT Report (Vykaz NIPT) na strané 55.

Vytvoreni souboru s vysledky — poskytuje vysledky vzorku v souboru s hodnotami oddélenymi
tabelatorem, ktery je ulozen do slozky Vystup. DalSi informace viz NIPT Report (Vykaz NIPT) na
strané 55.

Vytvoreni vykazl — VeriSeq NIPT Assay Software vytvoii doplfikové vykazy s informacemi
o vysledcich, oznamenich a procesech. DalSi informace viz Systémové vykazy na strané 49.
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* Zneplatnéni vzorku, fondu a davky

Zneplatnéni vzorku — VeriSeq NIPT Assay Software oznaci jednotlivé vzorky za neplatné,
pokud uzivatel:

* PFimo zneplatni vzorek.

* Zneplatni celou desku pfi pfipravé knihovny, nezZ jsou vytvoreny fondy.

Je-livzorek oznacen jako neplatny, automaticky se vygeneruje Vykaz zneplatnéni vzorku, viz
¢ast Sample Invalidation Report (Vykaz zneplatnéni vzorku) na strané 72.

Vytvofeni vykazu o zneplatnéni fondu a davky - fondy a davky mlze zneplatnit pouze
uzivatel. Zneplatnéné fondy nejsou systémem zpracovany. Fondy, které jiZz byly vytvoreny

z neplatné davky, nejsou automaticky zneplatnény a mohou byt systémem dale zpracovany.
Nové fondy v8ak nemohou byt vytvofeny ze zneplatnénych davek. Pokud je fond
zneplatnén a jsou splinény nasledujici podminky, systém vyda Pool Retest Request Report
(Vykaz zadosti o opakovany test fondu):

* Davka je platna.
* Pro tuto davku jiz nejsou k dispozici dalsi fondy.
* Pocet povolenych fondl z davky nebyl vy&erpan.

Dalsiinformace viz Pool Retest Request Report (Vykaz Zddosti o opakovany test fondu) na
strané 73.

* Rizeni opakované zkousky

Chyby fondu - chybné fondy jsou obvykle fondy, které neprosli sekvenovaci metrikou
kontroly kvality. VeriSeq NIPT Assay Software nepokraluje ve zpracovani chybnych fondd,
pokud je béh dokonéen. Opakujte sekvenovani pomoci druhé alikvotni ¢asti fondu

s Upravami poméru fondu k HT1, koncentrace fondu nebo obojiho.

Chyby vzorku - v pfipadé potfeby software umoznuje opakované zkousky chybovych
vzork(. Chybové vzorky museji byt zahrnuty do nové davky a znovu zpracovany procesem
rozboru.

Opakovani - systém opétovné neanalyzuje fondy se vzorky, které jiz byly Uspésné
zpracovany a vykazany. Opakovani zpracovani vzorku jeho umisténim do nové davky.

UzZivatelské ukoly

VeriSeq NIPT Solution v2 umoZziiuje uZivateldm vykondavat Ukoly nasledovné.

Pomoci softwaru Workflow Manager:

* Oznadit nasledujici polozky jako neplatné:

— Jednotlivé vzorky.

— VS8echny vzorky v davce.

— V8echny vzorky pfifazené k fondu.
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* Oznadit dany vzorek jako zrudeny. V koneéném vykazu vysledkl potom VeriSeq NIPT Assay
Software vysledky oznadi jako zrusené.

Pomoci VeriSeq NIPT Assay Software:
* Nakonfigurujte software, ktery budete instalovat a za¢lefiovat do infrastruktury laboratorni sité.

* Zmeénte nastaveni konfigurace, napfiklad nastaveni sité, umisténi sdilenych slozek nebo fizeni
uzivatelskych uétd.

* Zobrazte stav systému a davek, vykazy zpracovani vysledkl a davek, protokoly ¢innosti a auditu
a vysledky rozboru.

POZNAMKA  Moznost provadét jednotlivé tkoly zavisi na opravnénich uzivatele. Daléi informace
viz Prifazeni uZivatelskych rolina strané 29.

Sequencing Handler

VeriSeq NIPT Assay Software pouziva Sequencing Handler ke spravé béhi sekvenovani vytvorenych
sekvenovacimi nastroji. Program identifikuje nové béhy sekvenovani, ovéfuje parametry béhd a uvadi
do souladu ¢arovy kéd fondu se znamym fondem, ktery byl vytvoren v pribéhu procesu pfipravy
knihovny. Pokud pfidruzeni nelze provést, uzivatel obdrzi oznameni a zpracovani béhu sekvenovani se
zastavi.

Po uspésném dokoncéeni ovéreni VeriSeq NIPT Assay Software pokracuje ve sledovani dokonéovani
béhl sekvenovani. Dokonéené béhy sekvenovani jsou fazeny do fronty ke zpracovani pomoci programu
Analytic Pipeline Handler (dalSi informace naleznete v ¢asti Analytic Pipeline Handler na strané 24).

Kompatibilita béhu sekvenovani
VeriSeq NIPT Assay Software analyzuje pouze béhy sekvenovani, které jsou kompatibilni s analytickym
pracovnim postupem cfDNA.

K vytvoreni volani baze pouzivejte pouze kompatibilni metody sekvenovani a verze softwaru.

POZNAMKA Pravidelné sledujte metriky vykonu dat sekvenovani, abyste kvalitu dat udrzeli
v ramci specifikace.

Modul VeriSeq NIPT Local Run Manager konfiguruje sekvenovani pomoci nasledujicich parametrd ¢tent:
* Pdrovy-koncovy béh se ¢tenimi v cyklu 2 x 36.

* Dvojité indexovani se dvéma osmicyklovymi ¢tenimi indexu.
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Analytic Pipeline Handler

Program Analytic Pipeline Handler spusti plan analyzy za u¢elem zjisténi aneuploidie. Plan zpracovava
béhy sekvenovani po jednom s primérnym trvanim méné nez 5 hodin na fond. Pokud analyza fond
nezpracuje nebo nedokonéi analyzu kvili vypadku energie nebo prodlevé, Analytic Pipeline Handler
automaticky béh znovu zafadi. Pokud zpracovani fondu selze tfikrat po sobé&, program Analytic Pipeline
Handler oznadi béh jako nelspésny a vygeneruje chybovou zpravu.

Uspésna analyza bé&hu spusti vytvoreni vykazu NIPT. Dalsi informace viz NIPT Report (Vykaz NIPT) na
strané 55.

v v

Prodleva pracovniho postupu a poZzadavky na ulozisté

Analyticky pracovni postup cfDNA podléha ndsledujicim ¢asovym omezenim a omezenim UloZzisté.

Parametr Vychozi hodnota
Maximalni doba sekvenovani 20 hodin
Maximalni doba analyzovani 10 hodin
Minimalni pomocné misto ulozisté 900 GB

Webové uzivatelské rozhrani

VeriSeq NIPT Assay Software hostuje mistni webové uzivatelské rozhrani, které umoznuje snadny
pfistup k Mistni server z libovolného mista v siti. Webové uzivatelské rozhrani poskytuje nasledujici
funkce:

POZNAMKA  Webové uzivatelské rozhrani VeriSeq NIPT Assay Software nepodporuje pouZiti
mobilnich zafizeni.

* View recent activities (Zobrazit posledni ¢innosti) — uvadi kroky, které byly dokonéené béhem
provadéni rozboru. Uzivatel obdrzi vystrahy k mnohym z téchto ¢innosti prostfednictvim e-
mailového oznamovaciho systému. Dalsi informace viz Oznameni Assay Software na strané 84.

* View errors and alerts (Zobrazit chyby a vystrahy) — uvadi problémy, které by mohly narusit dalsi
pokracovani rozboru. Chybové zprdvy a vystrahy se uzivateli odesilaji prostfednictvim e-mailového
oznamovaciho systému. DalSi informace viz Oznameni Assay Software na strané 84.

* Configure the server network settings (Konfigurovat nastaveni serverové sité) — lllumina
pracovnici spole¢nosti lllumina sit obvykle konfiguruji béhem instalace systému. Pokud mistni sit

vyzaduje zmény v IT, mlzZe byt potfeba provést Gpravy. Dalsi informace viz Konfigurace nastaveni
Sité a serveru na strané 33.
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* Manage server access (Spravovat pfistup k serveru) - Mistni server umoznuje pfistup na drovni
administratora a obsluhy. Tyto Urovné pfistupu Fidi zobrazovani ¢innosti, vystrah a chybovych
protokoll a zmény nastaveni sité a mapovani dat. Dal$i informace viz Sprava uZivatelina strané 29.

* Configure sequencing data folder (Konfigurovat sloZzku dat sekvenovani) — ve vychozim nastaveni
server uklada data sekvenovani. K rozsifeni Ulozné kapacity je vSak mozné pfidat centraini Ulozisté
NAS. Dalsi informace viz Pripojeni serverovych jednotek na strané 43.

* Configure email notification subscribers list (Konfigurovat seznam pfijemcdl e-mailovych
oznameni) - spravuje seznam piijemcl, ktefi dostavaji e-mailova oznameni's chybovymi zpravami
a vystrahami ke zpracovani rozboru. DalSi informace viz Konfigurace systémovych e-mailovych
oznamenina strané 35.

* Update the server (Aktualizovat server) — v pfipadé potfeby aktualizuje operaéni systém Mistni
server. Balicky aktualizaci Ize stahnout ze sluZby lllumina a pouzit na server. DalSi informace viz
Aktualizace serveruna strané 44.

* Reboot or shutdown the server (Restartovat nebo vypnout server) — v pfipadé potfeby restartuje
nebo vypne server. Restartovani nebo vypnuti mize byt nutné v pfipadé, kdy to vyZaduje
konfigura¢ni nastaveni nebo kdyz se pouzije jako opravny prostfedek pfi chybé serveru. Dalsi
informace viz Restartujte serverna strané 45 a Vypnuti serveru na strané 45.

* Configure database backup encryption (Konfigurovat Sifrovani zaloh databaze) — umoznuje
Sifrovani a nastaveni hesla pro Sifrovani zadlohy databdaze serveru. Tato funkce také umoziuje
vytvofit do¢asnou nezasifrovanou zalohu. Dalsi informace viz Konfigurace Sifrovani zalohy na
strané 36.

* Configure network passwords (Konfigurovat sitova hesla) — umoznuje nastavit sitova hesla pro
komunikaci mezi serverem, obéma sekvenovaci systém a pfistroji VeriSeq NIPT Microlab STAR.
Dalsi informace viz Konfigurace sitovych heselna strané 37.

Licenéni smlouva s koncovym uzivatelem

Pfi prvnim pfihlaseni do webového uzivatelského rozhrani budete pozadani o pfijeti licenéni smlouvy
s koncovym uzivatelem (EULA). Chcete-li licenéni smlouvu stahnout do poditace, vyberte

moznost Download EULA (Stahnout smlouvu EULA). Software vyzaduje, abyste pfed pokracovani
prace ve webovém uzivatelském rozhrani pfijali smlouvu EULA.

Po pfijeti smlouvy EULA se mdzete vratit na stranku smlouvy EULA a v pfipadé potieby si mizZete tento
dokument stahnout.

Konfigurace webového uzivatelského rozhrani

Vyberte ikonu Nastaveni. Zobrazi se rozeviraci seznam s nastavenim konfigurace. V zavislosti na
uzivatelské roli a pfidruzenych povolenich se zobrazi moznosti nastaveni. Dalsi informace viz Prifazens
uZivatelskych rolina strané 29.
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POZNAMKA  Technik nema pfistup k Zadné z téchto funkci.

Nastaveni Popis

User Pfidat, aktivovat/deaktivovat a upravit povéreni uzivatele. Pouze servisni
Management technici a administratofi.

(Sprava

uzivateld)

Email Upravit seznam odbératell e-mailovych oznameni.

Configuration
(Nastaveni e-
mailu)

Change Shared Zména hesla uzivatele sbsuser pro pfistup ke sdilenym slozkam Mistni server.
Folder Password  Heslo mdze obsahovat pouze alfanumerické znaky.

(Zménit heslo

sdilené slozky)

Reporting Pouze servisni technici a administratofi.
Settings

(Nastaveni

vykazovani)

Reboot Server Pouze servisni technici a administratofi.
(Restartovat
server)

Shut Down Pouze servisni technici a administratofi.
Server (Vypnout
server)

Prihlaseni do webového uzivatelského rozhrani

Prihlaste se do rozhrani VeriSeq NIPT Assay Software nasledovné.

1.V pocitadi pfipojeném ke stejné siti jako Mistni server oteviete néktery z nasledujicich webovych

prohlizecu:

* Chrome verze 69 nebo novéjsi

* Firefox verze 62 nebo novéjsi

* Internet Explorer verze 11 nebo novéjsi

2. Zadejte IP adresu serveru nebo nazev serveru poskytnuty spolecnosti lllumina pfi instalaci,
ekvivalentniadrese https://<Mistni server IP address>/login. (eg,
https://10.10.10.10/1login).
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3. Pokud se zobrazi varovani zabezpeceni prohlizecCe, pfidejte vyjimku zabezpeceni, abyste mohli
pokra¢ovat na pfihlaSovaci obrazovku.
Varovani zabezpeceni znamena, ze pocita¢ nema nainstalovany certifikat SSL (Secure Sockets
Layer). PFi instalaci tohoto certifikatu postupujte podle pokynl v ¢asti StaZen/ a instalace certifikatu
na strané 33.

4. Na pfihlasovaci obrazovce zadejte uzivatelské jméno a heslo (rozliSuji se mala a velka pismena)
poskytnuté spole¢nosti lllumina a kliknéte na Log In (Prfihlasit).

POZNAMKA Po 10 minutach necinnosti VeriSeq NIPT Assay Software automaticky odhlasi
aktudlniho uzivatele.

Ovladaci panel

Po pfihlaseni se zobrazi ovladaci panel VeriSeq NIPT Assay Software v2. Dashboard (Ovladaci panel) je
hlavnim naviga¢nim prostfedkem. K panelu Dashboard (Ovladaci panel) se mizete kdykoli vratit
vybérem moznosti Dashboard (Ovladaci panel) v nabidce.

Dashboard (Ovladaci panel) vzdy zobrazuje poslednich 50 protokolovanych €innosti (pokud jich bylo
méneé nez 50, zobrazi pouze ¢innosti, které byly zaprotokolovany). Chcete-li vyvolat 50 pfedchozich
¢innosti a prochazet historii ¢innosti, vyberte v pravém dolnim rohu tabulky ¢innosti moZnost Previous
(Pfedchozi).

Zobrazeni poslednich ¢innosti

Karta Posledni ¢innosti obsahuje struény popis poslednich ¢innosti VeriSeq NIPT Assay Software
a Mistni server.

Nazev Popis

When Datum a ¢as Cinnosti.

(Podminka

vyskytu)

User Pokud se pouziva, oznacuje uzivatele, ktery ¢innost provedl.

(Uzivatel)

Subsystem Entita nebo proces, ktery danou ¢innost provedl, napfiklad uzivatel, rozbor

(Subsystém) nebo konfigurace.

Details Popis ¢innosti.
(Podrobnosti)
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Nazev Popis

Level (Urover)) Urove pfifazend dané &innosti. Na vybér jsou nasledujici moznosti:

« Activity (Cinnost) — oznaduje &innost na serveru, napfiklad restartovani
systému nebo pfihlaseni ¢i odhlaseni uzivatele.

» Notice (Upozornéni) - oznacuje nelspésné provedeny krok. Mlze se jednat
napfiklad o zneplatnéni vzorku nebo chybu kontroly kvality.

o Warning (Varovani) - oznacuje, Ze béhem normalniho provadéni a pfi
spravné funkci hardwaru doslo k chybé&. Mize se jednat napfiklad
0 neznamé parametry béhu nebo o chybnou analyzu.

Zobrazeni poslednich chyb

Karta Posledni chyby obsahuje stru¢ny popis poslednich chyb softwaru a serveru.

Nazev Popis

When Datum a ¢as Cinnosti.

(Podminka

vyskytu)

User Pokud se pouziva, oznacuje uzivatele, ktery ¢innost provedl|.

(Uzivatel)

Subsystem Entita nebo proces, ktery danou ¢innost provedl, napfiklad uzivatel, rozbor

(Subsystém) nebo konfigurace.

Details Popis ¢innosti.
(Podrobnosti)
Level (Uroven)) Uroven pfifazend dané &innosti. Na vybér jsou nasledujici moznosti:
» Urgent (Naléhavé) — zavazna chyba hardwaru, ktera ohrozuje provoz
systému. Obratte se na technickou podporu lllumina.
o Alert (Vystraha) - chyba béhem normalniho provozu. MlzZe se jednat
o poskozeni disku, problém s volnym mistem nebo konfiguraci, které brani
vytvéareni vykaz( nebo e-mailovych oznameni.
o Error (Chyba) — chyba systému nebo serveru béhem normalniho provozu.
MUzZe se jedna o problém s konfiguraénim souborem nebo o selhani
hardwaru.

Zobrazeni stavu systému a vystrah

Na karté Server Status (Stav serveru) jsou zobrazeny nasledujici informace.
* Date (Datum) — aktudlni datum a cCas.

* Time zone (Casové pasmo) — &asové pasmo nakonfigurované pro server. Informace o asovém
pasmu se pouzivaji pro e-mail, upozornéni a datum a ¢as vykazu.
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* Hostname (Ndazev hostitele) — ndzev systému se skldda z ndzvu sitového hostitele a ndzvu domény
DNS (Domain Name System, systém doménovych nazva).

* Disk space usage (Vyuziti mista na disku) — procento aktudlné vyuzitého mista na disku, které slouzi
k ukladani dat.

* Software - pfedepsana konfigurace softwaru (napfiklad CE-I1VD).
* Version (Verze) —verze VeriSeq NIPT Assay Software v2.

* Latest Cybersecurity Patch Version (Nejnovéjsi verze opravy kybernetické bezpec¢nosti) - na
serveru je nainstalovan bali¢ek nejnovéjsich aktualizaci.

V souhrnu se mize také zobrazit tladitko Server alarm (Poplach serveru), které slouzi k vypnuti
poplachu fadi¢e RAID. Toto tladitko je zobrazeno pouze uZivatellm s opravnénim spravce. Pokud toto
tlacitko stisknete, poZzadejte o dalsi pomoc technickou podporu spoleénosti lllumina.

Sprava uzivatell

POZNAMKA Povoleni pfidavat, upravovat nebo odstrafiovat povoleni technikd a dal$ich uzivateld
na jejich Urovni maji pouze servisni technici a spravci.

Prifazeni uzivatelskych roli

Uzivatelské role vymezuiji pfistup uzivatel a jejich prava vykonavat urcité ukoly.

Role Popis

Service (Servis) Terénni servisni technik spole¢nosti lllumina, ktery provadi instalaci a nastaveni
systému (véetné vytvoreni spravce). Resi rovnéz problémy, provadi opravy
serveru, nastavuje a méni konfiguraci a provadi nepretrzitou softwarovou

podporu.
Administrator Laboratorni spravce, ktery nastavuje a udrzuje konfiguraci, spravuje uzivatele,
(Spravce) zadava seznam e-mailovych odbératelll, méni heslo sdilené slozky a restartuje

a vypina server.

Technician Laboratorni technik, ktery dohliZzi na stav a vystrahy systému.
(Technik)

PFidani uzivatelt

Pfi ivodni instalaci pfida terénni servisni technik spole¢nosti lllumina do systému spravce.
Postup pfidani uzivatele je nasledujici.

1. Na obrazovce User Management (Sprava uzivatell) vyberte polozku Add New User (Pfidat nového
uzivatele).
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POZNAMKA  Vechna pole musi byt vyplnéna.

Zadejte uzivatelské jméno. UzZivatelska jména museji splfiovat nasledujici pozadavky.
* Museji obsahovat pouze malé alfanumerické znaky (a-z a 0-9).
*  Museji mit délku 4 az 20 znakl a museji obsahovat minimalné jednu ¢islici.

*  Prvni znak nesmi byt Cislice.

POZNAMKA U uzivatelského jména se nerozliduji velka a mald pismena.

VeriSeq NIPT Assay Software pouziva uzivatelské jméno pro identifikaci osob podilejicich se na
rlznych aspektech zpracovani rozboru a na interakcich s VeriSeq NIPT Assay Software.

Zadejte celé jméno uzivatele. Celé jméno se zobrazuje pouze v uzivatelském profilu.

Zadejte a potvrdte heslo.

Hesla museji mit délku 8 az 20 znak{ a museji obsahovat minimalné jedno velké pismeno, jedno
malé pismeno a jednu &islici.

Zadejte e-mailovou adresu uzivatele.

Pro kazdého uzivatele je nutna jedine¢na e-mailova adresa.

Vyberte pozadovanou uzivatelskou roli z rozbalovaciho seznamu.

Okamzitou aktivaci uzivatele provedte vybranim poli¢ka Active (Aktivni). Pokud chcete aktivovat
uzivatele pozdéji (napt. po Skoleni), zruste vybér policka.

Dvojitym vybérem moznosti Save (Ulozit) uloZte a potvrdte zmény.

Na obrazovce User Management (Sprava uzivatell) je nyni zobrazen novy uZivatel.

Upravit uzivatele

Informace o uzivateli mlzete upravit nasledujicim zplsobem.

1.
2.
3.

Na obrazovce User Management (Sprava uzivatell) vyberte uZivatelské jméno.
Upravte informace o uzivateli a pak vyberte moznost Save (Ulozit).

Zmény potvrdite opé&tovnym vybérem moznosti Save (Ulozit).
Na obrazovce User Management (Sprava uzivateld) se zobrazi zmény uZivatele.

Deaktivace uzivatelu

UZivatele deaktivujete nasledujicim zplsobem.

1.

Na obrazovce User Management (Sprava uzivateld) vyberte uZivatelské jméno.

2. ZruSte zaskrtnuti u policka Activate (Aktivovat) a vyberte tlacitko Save (Ulozit).
3. V potvrzovaci zpravé vyberte polozku Save (UloZit).

Stav uzivatele na obrazovce User Management (Sprava uzivatell) se zméni na Disabled (Neaktivni).
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Sprava sdilené sitové jednotky

POZNAMKA  Povoleni pfidavat, upravovat nebo odstrafiovat sdilena umisténi slozek maji pouze
servisni technici nebo spravci.

Pfidani sdilené sitové jednotky

Nastavte systém tak, aby uklddal data sekvenovani na uréeném Ulozisti NAS, ne na serveru pfipojenému
k sekvenovacimu systému. Ulozi$té NAS mlze poskytnout vétsi Glozni kapacitu a nepfetrzité
zalohovani dat.

1.V nabidce Dashboard (Ovladaci panel) vyberte moznost Folders (Slozky).
2. Vyberte moznost Add folder (Pfidat slozku).
3. Zadejte nasledujici informace, které vam poskytl spravce IT:

* Location (Umisténi) — celd cesta do umisténi na Ulozisti NAS véetné slozky, ve které jsou data
ulozena.

* Username (Uzivatelské jméno) — uzivatelské jméno uréené pro Mistni server, kdyz pfistupuje
k Ulozisti NAS.
* Password (Heslo) — heslo ur¢ené pro Mistni server, kdyz pfistupuje k Ulozisti NAS.
4. Vyberte moznost Save (Ulozit).

Vybérem moznosti Test (Zkouska) provedte kontrolu spojeni s Ulozistém NAS.
Pokud se spojeni nezdafi, ovéfte u spravce IT, zda mate spravny nazev serveru, nazev umisténi,
uzivatelské jméno a heslo.

6. Restartujte server, aby se zmény projevily.

POZNAMKA Nastaveni sdilené sitové jednotky mdze podporovat pouze jednu slozku dat
sekvenovani.

Uprava sdilené sitové jednotky

1.V nabidce Dashboard (Ovladaci panel) vyberte moznost Folders (SloZzky).
Upravte cestu v poli Location (Umisténi) a kliknéte na Save (Ulozit).

3. Vybérem moznosti Test (Zkouska) provedte kontrolu spojeni s Ulozistém NAS.
Pokud se spojeni nezdafi, ovérte u spravce IT, zda mate spravny nazev serveru, nazev umisténi,
uzivatelské jméno a heslo.

Odstranéni sdilené sitové jednotky

1.V nabidce Dashboard (Ovladaci panel) vyberte moznost Folders (SloZzky).
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2. Chcete-li Location path (Umisténi) zménit, vyberte cestu k umisténi.

3. Vyberte polozku Delete (Odstranit), chcete-li odebrat externi slozku sekvenovani.

Konfigurace nastaveni sité a certifikatu

Obrazovku Network Configuration (Nastaveni sité) vyuziva terénni servisni technik spole¢nosti lllumina
b&hem Uvodni instalace k nastaveni sité a certifikatQ.

POZNAMKA Povoleni zménit nastaveni sité a certifikatd maji pouze servisni technici a spravci.

1.V nabidce Dashboard (Ovladaci panel) vyberte moznost Configuration (Nastaveni).
Vyberte kartu Network Configuration (Nastaveni sité) a podle potfeby nastavte konfiguraci sité.

3. Vyberte kartu Certification Configuration (Nastaveni certifikace) a vytvorte certifikat SSL (Secure
Sockets Layer).

Konfigurace nastaveni certifikatu

Certifikat Secure Sockets Layer (SSL) je datovy soubor, ktery umozfiuje vytvofit zabezpecéené propojeni

mezi Mistni server a prohlize¢em.

1. Nakarté Certificate Configuration (Konfigurace certifikatu) mizete nakonfigurovat nasledujici
nastaveni certifikatu SSL:

* Laboratory Email (E-mail laboratofe) — kontaktni e-mail zkuSebni laboratofe (musi mit platny
format e-mailové adresy).

* Organization Unit (Organizacni jednotka) — oddéleni.

* Organization (Organizace) — nazev zkusebni laboratore.

* Location (Umisténi) — adresa zkuSebni laboratofe.

* State (Region) — misto, kde se nachazi zkusebni laboratof.

* Country (Zemé) - zemé, kde se nachazi zkusebni laboratof.

* Certificate Thumbprint (SHA1) (Kryptograficky otisk certifikatu (SHA1)) — identifikacni ¢islo
certifikace.
Otisk SHA1 zajistuje, Ze se uzivatellim nebudou zobrazovat varovani certifikatu pfi pfistupu
k softwaru VeriSeq NIPT Assay Software v2. SHA1 se zobrazi po vytvofeni nebo obnoveni
certifikatu. Dalsi informace viz Obnoveni certifikatu na strané 34.

2. Vybérem moznosti Save (Ulozit) uplatnite provedené zmény.
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Konfigurace nastaveni sité a serveru

POZNAMKA

sité a serveru se spravcem IT.

Chcete-li pfedejit chybam pfipojeni k serveru, koordinujte veskeré zmény nastaveni

1. Nakarté Network Configuration (Konfigurace sit&) mlzete nakonfigurovat nasledujici nastaveni sité
a Mistni server:

Static IP Address (Staticka IP adresa) — IP adresa uréena pro Mistni server.
Subnet Mask (Maska podsité) — maska podsité mistni sité.
Default Gateway Address (Vychozi adresa brany) — vychozi adresa IP smérovace.

Hostname (Nazev hostitele) — uréeny nazev odkazujici na Mistni server v siti (definovany ve
vychozim nastaveni jako lokalni hostitel (localhost).

DNS Suffix (Pfipona DNS) — ur¢end pfipona DNS.
Nameserver 1 and 2 (Jmenny server 1a 2) —IP adresy nebo nazvy DNS serveru.

NTPTime Server 1 and 2 (Casovy server NTP 1a 2) - servery pro synchronizaci asu podle
protokolu NTP (Network Time Protocol).

MAC Address (Adresa MAC) — adresa MAC serverové sité (pouze ke ¢teni).

Timezone (Casové pasmo) — mistni €asové pasmo serveru.

2. Zkontrolujte spravnost zadanych dat a pak vybérem moznosti Save (Ulozit) restartujte server.
Provedené zmény se projevi.

fo UPOZORNENI

Nespravna nastaveni mohou narusit spojeni se serverem.

Stazeni a instalace certifikatu

Stazeni a instalace SSL certifikatu pro VeriSeq NIPT Assay Software v2:

1.V nabidce Dashboard (Ovladaci panel) vyberte moznost Configuration (Nastaveni).

2. Kliknéte na kartu Certification Configuration (Konfigurace certifikace).

3. Naobrazovce Network Configuration (Konfigurace sité) vyberte moznost Download Certificate
(Stahnout certifikat).
Stazeny soubor certifikdtu root_cert.der.

POZNAMKA

opacném pfipadé uréete vychozi umisténi pro stazené soubory. Nékteré
prohlize¢e ulozi soubor automaticky do slozky stazenych soubord.

4. Prejdéte do slozky v pocitaci, kam jste ulozili soubor.

Dokument €. 1000000067940 v10
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10.

1.

12.

13.

Pravym tla¢itkem kliknéte na soubor root_cert.der a vyberte moznost Install Certificate (Instalovat

certifikat).

Pokud se zobrazi okno s upozornénim zabezpeceni, oteviete soubor kliknutim na moznost Open
(Otevfit).

Spusti se privodce importem certifikatu.

V Welcome (Vitejte) prlivodce Certificate Import Wizard (Prlvodce importem certifikatu) vyberte
moznost Local Machine (Mistni podita¢) v ¢asti Store Location (Umisténi Ulozisté) a kliknéte na
tlacitko Next (Dalsi).

Vyberte moZnost Place all certificates in the following store (VSechny certifikaty umistit
v nasledujicim ulozisti) a kliknéte na tlacitko Browse... (Prochazet...).

V okné Select Certificate Store (Vybrat UloZisté certifikatd) vyberte moznost Trusted Root
Certification Authorities (DUvéryhodné kofenové certifikani autority) a kliknéte na OK.
Zkontrolujte, zda se v poli Certificate Store (Ulozi§té certifikat(l) zobrazuje moznost Trusted Root
Certification Authorities (DGvéryhodné kofenové certifikaéni autority) a kliknéte na Next (Dal3i).

V okné Completing the Certificate Import Wizard (Dokonéeni prlivodce importem certifikatu)
kliknéte na Finish (Dokondit).

Pokud se zobrazi okno Security Warning (Upozornéni zabezpeceni), kliknutim na Yes (Ano)
nainstalujte certifikat.

V dialogovém okné s informaci o Uspé&sném importu kliknéte na OK. Wizard (Prlivodce) bude
ukoncen.

Obnoveni certifikatu

POZNAMKA Povoleni obnovit certifikaty a restartovat systém maji pouze servisni technici

a spravci.

Postup obnoveni certifikatu po zméné nastaveni sité nebo certifikatu:

1.

2.

Na obrazovce Network Configuration (Konfigurace sité) vyberte moznost Regenerate Certificate
(Obnovit certifikat).

Chcete-li pokracovat, vyberte moZnost Regenerate Certificate and Reboot (Obnovit certifikat
arestartovat). Chcete-li skoncit, vyberte moznost Cancel (Zrusit).

Dokument €. 1000000067940 v10
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Konfigurace systémovych e-mailovych oznameni

VeriSeq NIPT Assay Software v2 komunikuje s uzivateli zasilanim e-mailovych oznameni o postupu
rozboru a vystrah, kdyZ se vyskytnou chyby nebo je vyzadovan zdsah uzivatele. Informace o e-
mailovych oznamenich zasilanych systémem naleznete v ¢asti Oznameni Assay Software na strané 84

Zkontrolujte, zda nastaveni proti nevyzadané posté vasi e-mailové schranky povoluji e-mailova
oznameni ze serveru. E-mailovd ozndmeni jsou zasildna z U¢tu VeriSeg@<customer email domain>
kde <customer email domain> je uréena mistnim oddélenim IT pfiinstalaci serveru.

Vytvoreni seznamu e-mailovych odbératell

E-mailova oznameni se odesilaji seznamu uréenych odbérateld.
Seznam odbératell zadejte nasledujicim zptsobem.

1.V nabidce Dashboard (Ovladaci panel) kliknéte na ikonu Nastaveni.
2. Vyberte moznost Email Configuration (Nastaveni e-mailu).

3. Do pole Subscribers (Odbératelé) zadejte e-mailové adresy oddélené ¢arkou.

1

Zkontrolujte spravnost zadanych e-mailovych adres. Software format e-mailovych adres neovéfuje.

4. Vyberte moznost Save (Ulozit).

Vybérem moznosti Send test message (Odeslat zkuSebni zpravu) vytvofite zkusebni e-mail pro
seznam odbératel(.
Zkontrolujte svoji e-mailovou schranku a ovérte, zda byl e-mail odeslan.

POZNAMKA  Pred odeslanim zkudebni zpravy nezapomeiite vybrat tlaéitko Save (UloZit).
Odeslanim zkuSebni zpravy pfed uloZzenim se vSechny zmény zrusi.
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Konfigurace Sifrovani zalohy

Pomoci softwaru VeriSeq NIPT Assay Software v2 mohou spravci povolit nebo zakazat Sifrovani zaloh.

Spravci mohou také nastavit nebo zménit heslo pro Sifrovani pro zalohy databaze. Toto heslo je
nezbytné k obnoveni zalohy databaze. Heslo uloZte na bezpecném misté pro pfipad, Ze jej budete
v budoucnu potfebovat.

POZNAMKA Opravnéni nastavit Sifrovani zaloh databaze maiji pouze spravci.

ifrovani zéloh nastavte nasledujicim zplsobem.
V nabidce Dashboard (Ovladaci panel) kliknéte na ikonu Nastaveni.

Vyberte moznost Backup Encryption (Sifrovani zaloh).

S

1

2

3. Zaskrtnéte poli¢ko Encrypt Backups (Sifrovat zalohy).

4. V poli Encryption Password (Heslo pro Sifrovani) zadejte preferované heslo pro Sifrovani.
5. Do pole Confirm Password (Potvrdit heslo) zadejte stejné heslo.

6

Vyberte moznost Save (UlozZit).

Vytvoreni nezasifrované zalohy

Pomoci softwaru lllumina mohou spravci vytvorit soubor nezasifrované zélohy, ktery mlize pouzit
technicka podpora VeriSeq NIPT Assay Software. Soubor nezasSifrované zalohy existuje pouze
24 hodin, nez je automaticky odstranén.

POZNAMKA Opravnéni vytvofit nezasifrovanou zdlohu maji pouze spravci.

Nesifrovanou zalohu vytvofite nasledujicim zplsobem.
1.V nabidce Dashboard (Ovladaci panel) kliknéte na ikonu Nastaveni.
2. Vyberte moznost Backup Encryption (Sifrovani zaloh).
3. Vyberte moznost Generate Unencrypted Backup (Vytvofit nezasifrovanou zalohu).
4. V okné potvrzeni kliknéte na Yes (Ano).
Zobrazi se potvrzeni pozadavku na vytvofeni nezasifrované zalohy.
5. Vyberte OK.
Vytvoreni nezasifrované zalohy mizete potvrdit tim, Ze se vratite do Ovladdaciho panelu softwaru

VeriSeq NIPT Assay Software a zobrazite tabulku Recent Activities (Nedavné aktivity). Uspééné
vytvofeni nezasifrované zalohy by mélo byt potvrzeno vytvorenim nové aktivity.
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Konfigurace sitovych hesel

Spréavce nebo servisni technik spole¢nosti lllumina mize na strance Sitova hesla konfigurovat hesla pro
komunikaci mezi Mistni server a komponenty VeriSeq NIPT Solution v2.

fo UPOZORNENI

Oprévnéni zménit sitova hesla maji pouze servisni technici a spravci.

Sitova hesla nakonfigurujte nasledujicim zplsobem.

1.

2
3.
4

V nabidce Dashboard (Ovladaci panel) kliknéte na ikonu Nastaveni.

Vyberte moznost Network Passwords (Sitova hesla).

Do pole Sequencer Password (Heslo pro sekvenator) zadejte heslo pro sekvenacni pfistroje.
Do pole Confirm Password (Potvrdit heslo) zadejte heslo znovu.

fo UPOZORNENI

Aktualizace hesla pro sekvenator pfi sekvenaénim béhu mdize zpUsobit ztratu dat.

Vyberte moznost Save Sequencer Password (Ulozit heslo pro sekvenator).
Server ulozi heslo pro sekvenacéni pfistroj. Aktualizujte vSechny pfistroje pfipojené k serveru, aby
pouzivaly toto heslo.

Do pole Automation Password (Heslo pro automatizaci) zadejte heslo pro VeriSeq NIPT Microlab
STAR.

fo UPOZORNENI

Aktualizace hesla pro automatizaci b&éhem probihajici pfipravy vzorku mize zpUsobit
ztratu dat.

Heslo pro automatizaci systému ML STAR mohou aktualizovat pouze servisni technici
spolec¢nosti lllumina. Pfed zménou hesla uloZzeného na serveru prostfednictvim webového
rozhrani se ujistéte, Ze servisni technik spole¢nosti lllumina navstivil vase pracovisté

a aktualizoval heslo systému ML STAR. Aktualizujete-li heslo ve webovém rozhrani
serveru, aniz byste jej aktualizovali v systému ML STAR, nebude systém pouZzitelny.

Do pole Confirm Password (Potvrdit heslo) zadejte heslo pro ML STAR znovu.

Vyberte moznost Save Automation Password (Ulozit heslo pro automatizaci).
Server uloZi heslo pro ML STAR. Aktualizujte vSechny pfistroje ML STAR, které jsou jiZz pfipojeny
k serveru, aby pouzivaly toto heslo.

Odhlaseni

Dokument €. 1000000067940 v10
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Analyza a vykazovani

Po shromazdéni dat sekvenovani jsou tato data rozdélena, pfevedena do formatu FASTQ, uspofadana
podle referenéniho genomu a analyzovana pro zjisténi aneuploidie. V této ¢asti jsou popsany rlizné
metriky, které jsou stanoveny pro dany vzorek.

Demultiplexing a vytvoreni FASTQ

Data sekvenovani uloZzena ve formatu BCL jsou zpracovana pomoci pfevodniho softwaru bcl2fastg.
Pfevodni software bcl2fastq demultiplexuje data a pfevadi soubory BCL na standardni format FASTQ
pro dal$i analyzu. VeriSeq NIPT Assay Software vytvafi pro kazdy b&h sekvenovani seznam vzork{
(SampleSheet.csv). Tento soubor obsahuje informace o vzorcich poskytnutych do softwaru béhem
pFipravného zpracovani vzorku (pomoci rozhrani API softwaru). Tyto seznamy vzork( obsahuji hlavi¢ku
s informacemi o bé&hu a deskriptorech pro vzorky zpracované v konkrétni pritokové kyveté.

Nasledujici tabulka nabizi podrobnosti o datech v seznamu vzork.

A UPOZORNENI
Tento soubor se seznamem vzorky nijak neupravujte. Soubor je vytvafen systémem a Upravy

mohou mit negativni dopad v pribéhu daléiho zpracovani, véetné nespravnych vysledkl nebo
chybné analyzy.

Nazev sloupce Popis

SamplelD Identifikace vzorku.

SampleName Nazev vzorku. Vychozi nastaveni: odpovida SamplelD.
Sample_Plate Identifikace desky pro dany vzorek. Vychozi nastaveni: prazdné.
Sample_Well Identifikace jamky na desce pro dany vzorek.

I7_Index_ID Identifikace prvniho indexového adaptéru.

Index Nukleotidova sekvence prvniho adaptéru.

I5_Index_ID Identifikace druhého adaptéru.

index2 Nukleotidova sekvence druhého adaptéru.

Sample_Project Identifikace projektu pro dany vzorek. Vychozi nastaveni: prazdné.
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Nazev sloupce Popis

SexChromosomes  Analyza nalezejici k pohlavnim chromozomUm. Jedna z nasledujicich

moznosti:

» Yes (Ano) - vyZaduje se aneuploidie pohlavniho chromozomu
a vykazovani pohlavi.

« No (Ne) — nevyZaduje se aneuploidie pohlavniho chromozomu ani
vykazovani pohlavi.

o SCA - vyzaduje se aneuploidie pohlavniho chromozomu, nevyZaduje se
vykazovani pohlavi.

SampleType Typ vzorku. Jedna z nasledujicich moznosti:
 Singleton (Jedinacek) — téhotenstvi z jednoho embrya.
o Twin (Dvojc¢e) — téhotenstvi ze dvou embryi.
« Control (Kontrola) — kontrolni vzorek se znamym pohlavim a klasifikaci
aneuploidie.
o NTC - zadny kontrolni vzorek $ablony (zadna DNA).

Kontrola kvality sekvenovani

Metriky kontroly kvality sekvenovani urcuji pritokové kyvety, které s vysokou pravdépodobnosti
zplsobi nelispéch analyzy. Hustota klastr(, procento ¢teni prochazejici filtrem (PF), pfedfazovani

a metriky fadzovani popisuji obecnou kvalitu dat sekvenovani a jsou spole¢né mnoha aplikacim
sekvenovani nové generace. Metrika pfedpokladanych usporadanych ¢teni odhaduje Groveri pritokové
kyvety v hloubce sekvenovani. Pokud data s nizkou kvalitou nedosahnou metriky predpokladanych
usporadanych &teni, zpracovani béhu se ukonéi. Dalsi informace viz Metriky a meze kontroly kvality
sekvenovdnina strané 48.

Odhady fetalni frakce

Fetalni frakce (FF) oznacuje procentualni podil mimobunécné volné DNA cirkulujici v krevnim vzorku
matky, ktery je ziskan z placenty. VeriSeq NIPT Assay Software pro vypocet odhadu fetalni frakce
pouziva informace z rozdéleni velikosti fragmentl cfDNA a rozdild v genomickém pokryti mezi
matefskou a fetalni cfDNA."

Statistika pouzita v zavéreéném vyhodnocovani

V pfipadé véech chromozom( se data sekvenovani parovych koncl uspofadaji podle referenéniho
genomu (HG19). Jedine¢na, neduplicitni usporadana ¢teni se agreguji do 100kb kosl. Odpovidajici
podty kosl se upravi podle odchylky GC a podle dfive stanoveného genomického pokryti v zavislosti na

TKim, S.K., et al, Determination of fetal DNA fraction from the plasma of pregnant persons using sequence read
counts, Prenatal Diagnosis Aug 2015; 35(8):810-5. doi: 10.1002/pd.4615
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oblasti. Pfi pouziti takovych po¢td normalizovanych ko$U se statisticka skére odvozuji pro kazdy
autozom porovnanim oblasti pokryti, které Ize ovlivnit aneuploidii, se zbytkem autozomd. LLR (Log-
Likelihood Ratio, vérohodnostni pomér) se vypocita pro jednotlivé vzorky tak, ze se zohledni tato skére
podle pokryti a odhadovana FF. LLR pfedstavuje pravdépodobnost ovlivnéni vzorku na zakladé
pozorovaného pokryti a FF oproti pravdépodobnosti, Ze vzorek nebude ovlivnény na zakladé stejného
pozorovaného pokryti. Vypocet tohoto poméru zohlednuje také odhadovanou nepfesnost v FF.

V naslednych vypoctech se pouzije pfirozeny logaritmus tohoto poméru. Assay Software posoudi LLR
kazdého cilového chromozomu a kazdého vzorku, aby mohl zajistit uréeni aneuploidie.

Statistiky chromozom X a Y se lidi od statistik pouzivanych pro autozomy. V pfipadé plodU
identifikovanych jako zenské vyzaduje volani SCA klasifikaéni shodu LLR a normalizované hodnoty
chromozomd." V ptipadé [45,X] (Turner(iv syndrom) a [47,XXX] se vypoéitaji konkrétni skére LLR.

V pfipadé plodd identifikovanych jako muzské Ize volani SCA pro [47,XXY] (KlinefelterGv syndrom) nebo
[47,XYY] zaloZit na vztahu mezi normalizovanymi hodnotami chromozomU pro chromozomy X a Y
(NCV_X a NCV_Y). Vzorky, které se vztahuji k muzskym ploddm, u kterych se NCV_X nachazi v rozsahu
pozorovaném v piipadé euploidnich Zenskych vzorkl, mizeme nazvat [47,XXY]. Vzorky nalezejici

k muzskym vzorkdm, u kterych se NCV_X nachazi v rozsahu pozorovaném v pfipadé euploidnich
muzskych vzorkd, ale které maji pfiliSné zastoupeni chromozomu Y, mizeme nazvat [47,XYY].

Nékteré hodnoty NCV_Y a NCV_X spadaji mimo schopnost systému ur&it SCA. Tyto vzorky pfinesou pfi
klasifikaci XY vysledek Not Reportable (Nelze vykazat). Pokud budou vSechny ostatni metriky kontroly
kvality Uspésné, budou autozomalni vysledky téchto vzorkd poskytnuty.

Kontrola kvality analyzy

Analytické metriky kontroly kvality jsou metriky, které jsou vypocitany béhem analyzy a pouzivaiji se pro
zjisténi vzork{, které se pfilis odchyluji od oéekavaného chovani. Data pro vzorky, které neprojdou
témito metrikami, jsou povazovana za nespolehliva a oznacena jako chybna. Pokud vzorky vykazi
vysledky mimo o¢ekavany rozsah téchto metrik, bude ve Vykazu NIPT uveden divod kontroly kvality
jako varovani nebo pfi¢ina chyby. Dal$i informace o téchto diivodech kontroly kvality jsou uvedeny

v Hlaseni divodu kontroly kvality na strané 62.

Kontrola kvality vzork(l NTC

Software VeriSeq NIPT Solution umozriuje pfidani vzorkl NTC jako sou¢dst b&hu. Zafizeni ML STAR
mUzZe vytvofit az 2 NTC na jeden béh davky s 24 vzorky a davky se 48 vzorky a az 4 NTC na davku

s 96 vzorky. Bez ohledu na pocet pfidanych vzorkl NTC software kontroluje minimaini prdmérny pocet
ve vysi 4 milionl jedine¢nych namapovanych fragmentd na vzorek a fond. Z tohoto dlivodu nepfidavejte
vice nez 2 vzorky NTC na fond. Dalsi informace viz Metriky a meze kontroly kvality sekvenovédni na
strané 48.

1Bianchi D, Platt L, Goldberg J et al. Genome-Wide Fetal Aneuploidy Detection by Maternal Plasma DNA
Sequencing. Obstet Gynecol. 2012;119(5):890-901. doi:10.1097/a0g.0b013e31824fb482.
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Stavy kontroly kvality vzork( NTC jsou nasleduijici,

* NTC sample processing (Probiha zpracovani vzorkdl NTC) — pfi zpracovavani vzorkl NTC software
pouZije vysledek PASS QC (Uspésna kontrola kvality), kdyZ je pokryti vzorku nizké, jak se u NTC
ocCekava.

* Patient sample as NTC (Vzorek pacienta jako NTC) — pfi zpracovani vzorku pacienta ozna¢eného
jako NTC je zjisténo velké pokryti. ProtoZe je vzorek oznaceny jako NTC, software pfifadi ke stavu
kontroly kvality vzorku pfiznak FAIL (Neuspésné) s nasledujicim zddvodnénim: NTC SAMPLE WITH
HIGH COVERAGE (Vzorek NTC s vysokym pokrytim).

Kontaminace na urovni desky

Kontaminace na Urovni desky je zjiSténa ve vysledcich analyzy identifikaci pfitomnosti chromozomu Y
u kazdého platného vzorku bez NTC ve fondu, ktery prosel kontrolou kvality.

Neplatné vzorky jsou vylouceny, protoze na jejich vysledky nelze spoléhat pfi pfesné indikaci
pfitomnosti chromozomu Y. Vzorky NTC jsou vylouceny, protoZze jakakoli zjiSténa hodnota u téchto
vzork( oznacuje kontaminaci, ktera neni na Urovni desky. Vylouéeni jsou uvedena samostatné ve
vykazu NIPT.

Pokud je pro fond zjisténa kontaminace na Urovni desky, je uzivatel upozornén prostifednictvim systému
e-mailovych oznameni a prostfednictvim protokolu Alerts (Vystrahy) ve webovém uzivatelském
rozhrani. Béh nebude dale zpracovan a vykazy NIPT a dopliikovy vykaz nebudou vygenerovany.

VeriSeq Onsite Server v2

VeriSeq Onsite Server v2 pracuje v opera¢nim systému Linux a poskytuje pfiblizné 7,5 TB ulozné
kapacity pro data. Za pfedpokladu, Ze jeden béh sekvenovani ma velikost dat 25 GB, mlize server
uchovat az 300 béhu. Pokud jiZ neni k dispozici minimalni potfebna Ulozna kapacita, vyda systém
automatické oznameni. Server se instaluje v mistni siti (LAN).

Mistni disk

VeriSeq NIPT Assay Software zpfistupnuje uzivateli nékteré slozky na Mistni server. Tyto slozky Ize
pfipojit pomoci protokolu sdileni Samba k libovolné pracovni stanici nebo pfenosnému poditaci v mistni
siti.

Nazev slozky Popis Pristup
Input (Vstup)  Obsahuje data sekvenovani vytvorena systémem sekvenovaci systém Cteni
noveé generace pfipojenym k serveru. a zapis.
Output Obsahuje vSechny softwarem generované vykazy. Pouze
(Vystup) étend.
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Nazev slozky Popis Pristup
Backup Obsahuje zalohy databaze. Pouze
(Zaloha) cteni.
Update Umisténi soubor( bali¢kd aktualizaci pouzivanych k opravé serveru. Cteni
(Aktualizace) a zapis.

POZNAMKA  Mapovani mistniho disku je zaloZzeno na protokolu SMB (Server Message Block).

Software aktualné podporuje verzi SMB2 a novéjsi. Server vyzaduje podepisovani
SMB. Na pfipojovanych zafizenich (notebook nebo stolni poéitac) je tfeba tyto verze
povolit.

Mistni databaze

VeriSeq NIPT Assay Software udrzuje mistni databazi, ve které jsou uchovany informace o knihovnach,
informace o bézich sekvenovani a vysledky analyz. Databaze je nedilnou souc¢asti softwaru VeriSeq
NIPT Assay Software a neni pfistupna uzivateli. Systém udrzuje automaticky mechanizmus zalohovani
databaze na Mistni server. Kromé nasledujicich databazovych procesl se uzivatelim doporucuje, aby
pravidelné zalohovali databazi do externiho umisténi.

Database backup (Zalohovani databaze) — Jednou za hodinu, za den, za tyden a za mésic je
automaticky ulozen snimek databaze. Hodinové zalohy jsou odstranény po vytvofeni denni zalohy.
Podobné denni zalohy jsou odstranény po vytvoreni tydenni zalohy. Tydenni zalohy jsou odstranény
po vytvoreni mési¢ni zalohy a ponechana je pouze jedna mési¢ni zaloha. Doporu¢enou praxi je
vytvofit automatizovany skript, ktery udrzuje slozku zaloh v mistnim udlozisti NAS. Tyto zalohy
nezahrnuji vstupni a vystupni slozky.

POZNAMKA VeriSeq NIPT Assay Software v2 nabizi moznost Sifrovani zalohy databaze. DalSi
informace viz Konfigurace sifrovani zélohy na strané 36.

Database restore (Obnoveni databaze) — Umoznuje obnovit databazi z kteréhokoliv snimku zalohy.
Obnoveni provadi pouze servisni technici spole¢nosti lllumina. K obnoveni Sifrované zalohy je
nezbytné zadat heslo pro Sifrovani. Timto heslem musi byt heslo, které bylo platné v dobé vytvoreni
zalohy.

Data backup (Zalohovani dat) — ACkoliv Ize pouzit Mistni server jako hlavni Glozi$té béhd
sekvenovani, mizZe uchovat pouze pfiblizné 300 béhd. MlzZete nastavit automatizované zalohovani
dat, které se provadi pravidelné do jiného dlouhodobého Ulozisté nebo do Ulozisté NAS.

Maintenance (Udrzba) - Lii se od zalohovani dat. Mistni server nevyzaduje od uZivatele provedeni

udrzby. Aktualizaci softwaru VeriSeq NIPT Assay Software nebo samotného Mistni server zajistuje
technicka podpora spole¢nosti lllumina.
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Archivace dat

Pokud chcete védét, jak archivovat vstupni a vystupni adresare, prec¢téte siIT politiku archivace na
pracovisti. VeriSeq NIPT Assay Software sleduje zbyvajici misto na disku ve vstupnim adresafi a posle
uzivatelim e-mailové oznameni, kdyz zbyvajici kapacita UloZisté klesne pod 1 TB.

Nepouzivejte Mistni server k ukladani dat. Pfesurite na Mistni server data a v pravidelnych intervalech je
archivujte.

Typicky béh sekvenovani, ktery je kompatibilni s analytickym pracovnim postupem cfDNA, vyzaduje 25—
30 GB pro béhy sekvenovaci systém nové generace. Skute¢na velikost slozky béhu zavisi na koneéné
hustoté klastru.

Data archivujte, pouze kdyz je systém necdinny a neprovadi se Zadna analyza ani béhy sekvenovani.

PFipojeni serverovych jednotek

Mistni server obsahuje ¢tyfi slozky, které Ize jednotlivé pfipojit k libovolnému pocitadi se systémem
Microsoft Windows:

* Input (Vstup) — pfipojuje se ke slozkam dat sekvenovani. Provedte pfipojeni k pocitaci pfipojenému
k sekvenovacimu systému. Nakonfigurujte sekvenovaci systém tak, aby pfenasel data do slozky
Input (Vstup).

* Output (Vystup) - pfipojuje se k vykaztm analyzy serveru a vykazim zpracovani rozboru.
* Backup (Zaloha) - pfipojuje se k souborliim zalohy databaze.

* Update (aktualizace) - mapuje soubory bali¢kl aktualizaci systému.

POZNAMKA Povoleni k pfipojeni sitovych diskd maji pouze servisni technici a spravci.

Jednotlivé sloZky pfipojte nasledujicim zplsobem.
1. PFihlaste se k pocitaCi v podsiti Mistni server.

2. Kliknéte pravym tlac¢itkem na ikonu Computer (Pocitac¢) a vyberte moznost Map network drive
(PFipojit sitovou jednotku).
Vyberte pismeno v rozeviracim seznamu Drive (Jednotka).

4. Do pole Folder (Slozka) zadejte \\<VeriSeq Onsite Server v2 IP adresa>\<nazev
slozky>.
Priklad: \\10.50.132.92\input.

5. Zadejte uzivatelské jméno a heslo (jako aktivni spravce) v softwaru VeriSeq NIPT Assay Software
v2. Uspésné pfipojené slozky se zobrazi v poéitadi jako pFipojené. Pokud se role, aktivni stav nebo
heslo spravce zméni, bude aktivni pfipojeni pfipojeného serveru ukonéeno.
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POZNAMKA  Mapovani mistniho disku je zaloZeno na protokolu SMB (Server Message Block).
Software aktudlné podporuje verzi SMB2 a novéjsi. Server vyZzaduje podepisovani
SMB. Na pfipojovanych zafizenich (notebook nebo stolni pocitag) je tfeba tyto verze
povolit.

Aktualizace serveru

POZNAMKA Povoleni k aktualizaci serveru maji pouze servisni technici a spravci.

Operacni systém VeriSeq Onsite Server se aktualizuje instalaci soubor( bali¢ku aktualizaci. Tyto bali¢ky
se stahuji ze systému lllumina a kopiruji do uréené slozky na internim pevném disku serveru Onsite
Server, ktery je namapovan jako slozka pro read/write update (aktualizaci s opravnénim ke
éteni/zéapisu) na uzivatelské jednotce. Po zkopirovani soubord se bali¢ky aktualizaci nainstaluji
prostfednictvim webového uzivatelského rozhrani.

POZNAMKA Soubory bali¢kl aktualizaci jsou kumulativni - instalace nejnovéjsiho bali¢ku
aktualizaci pouzije v8echny pfisluéné aktualizace z pfedchozich bali¢k{ aktualizaci.

Aktualizace serveru:

1. Ujistéte se, Ze je k dispozici aktualni zdloha databaze a Ze je uloZena externé mimo server.

2. Stahnéte si nejnovéjsi soubor bali¢ku aktualizaci z portalu zabezpeceni produktd lllumina.

3. Zkopirujte stazeny soubor bali¢ku do namapované slozky update (aktualizace).

4. Vrozeviracim seznamu Settings (Nastaveni) vyberte moznost Update Server (Aktualizovat server).
Zobrazi se seznam dostupnych soubor( bali¢kl spolu se stavem jednotlivych soubord.

5. Vseznamu identifikujte pozadovany bali¢ek aktualizaci a vybérem moznosti Install (Instalovat)
spustte proces instalace.

6. Zadejte dlvod aktualizace serveru. Dvod se zaznamena pro potieby Feseni problém.

7. Vyberte moznost Install Update Package (Nainstalovat bali¢ek aktualizaci). Server pfejde do
rezimu offline a nainstaluje aktualizaci. Po dokon&eni instalace obnovi server normalni provoz. Verze
bali€ku aktualizaci je zobrazena na kart& Server Status (Stav serveru) panelu Dashboard (Ridici

panel) v ¢asti Latest Cybersecurity Patch Version (Nejnovéjsi verze opravy kybernetické
bezpecnosti).

A UPOZORNENI

Pfi restartovani serveru by nemél byt aktivni zadny béh sekvenovani ani pfiprava vzorkd.
Mohlo by dojit ke ztraté dat. Restart systému mdze trvat nékolik minut. Laboratorni ¢innost si
naplanujte podle doby restartu.
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Restartujte server

POZNAMKA  Povolenik restartu serveru maji pouze servisni technici a spravci.

Postup restartu serveru:
1. Vrozeviracim seznamu Settings (Nastaveni) vyberte moznost Reboot Server (Restartovat server).

2. Chcete-li systém restartovat, kliknéte na Reboot (Restartovat). Chcete-li skongit bez restartu,
kliknéte na Cancel (Zrusit).

3. Zadejte dlvod vypnuti serveru.
DUvod se zaznamena pro potieby fedeni problém.

fo UPOZORNENI

Pfi restartovani serveru by nemél byt aktivni Zadny béh sekvenovani ani pfiprava vzorkd.
Mohlo by dojit ke ztraté dat. Restart systému mdze trvat nékolik minut. Laboratorni ¢innost si
naplanujte podle doby restartu.

Cyklus napajeni

Pro ML STAR a jeho periferni zafizeni, napfiklad PC, je cyklus napdjeni dllezitym krokem Udrzby pro
zajisténi hladkého provozu a pfedchazeni systémovym chybam. Na konci pracovniho postupu je také
zasadni vypnout periferni zafizenli, jako je ¢erpadlo nebo systémy CPAC. Abyste se vyhnuli zbyte¢né
spotfebé energie a moznym problémUm, nenechavejte systém zapnuty pfes noc po pouziti.

Vypnuti serveru

POZNAMKA  Povoleni k vypnuti serveru maji pouze servisni technici a spravci.

Vypnuti serveru Mistni server:
1. Vrozeviracim seznamu Settings (Nastaveni) vyberte moznost Shut Down Server (Vypnout server).

2. Pokud chcete Mistni server vypnout, vyberte moznost Shut Down (Vypnout). Pokud chcete odejit
bez vypnuti, vyberte moznost Cancel (Zrusit).

3. Zadejte divod vypnuti Mistni server.
DUvod se zaznamena pro potieby fedeni problém.

fo UPOZORNEN(

PFi vypnuti serveru by nemél byt aktivni zadny bé&h sekvenovani ani pfiprava vzorkd. Mohlo by
dojit ke ztraté dat.
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Obnoveni po ne¢ekaném vypnuti

V pfipadé vypadku napajeni nebo nechténého vypnuti uzivatelem béhem analyzy systém postupuje
nasledovné:

* PFiopétovném spusténi automaticky restartuje VeriSeq NIPT Assay Software.
* Rozpozna, ze béh analyzy se nezdafil, a znovu odesle analyzu do fronty ke zpracovani.

* Pouspésném dokonéeni analyzy vygeneruje vystup.

POZNAMKA  Pokud se analyza nezdafi, umozni VeriSeq NIPT Assay Software systému aZ tiikrat
znovu odeslat béh na analyzu.

Faktory okolniho prostredi

Nasledujici tabulka uvadi aspekty teploty okoli pro Mistni server. Tyto aspekty se nevztahuji na ML
STAR.

Nadmorska vyska Teplota okoli béhem provozu Teplota okoli mimo provoz
Hladina mofe 10az40°C 0az60°C
+10 000 stop 0az30°C -10az50°C

Informace o likvidaci elektronickych zafizeni podle smérnice o odpadnich elektrickych a elektronickych
zafizenich (WEEE) jsou uvedeny na webovych strankach spole¢nosti lllumina na adrese
https://support.illumina.com/weee-recycling.html.
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Metriky kontroly kvality

Metriky a meze kontroly kvality kvantitativniho

vyjadreni

Dolni

Metrika Popis
mez

standard_r_squared Druha mocnina 0,980
hodnoty R
v modelu
standardni kfivky.

standard_slope Sklon modelu 0,95
standardni kfivky.

cen_library_pg_ul Maximalni —
pfipustna
koncentrace
vzorku.

median_ccn_pg_ul Medianova 16 pg/ul
vypocitana
hodnota
koncentrace pro
vSechny vzorky
v davce.
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Horni mez

1,15

1000 pg/ul

Zduvodnéni

Modely standardni
kfivky zobrazujici
slabou linearitu

v prostoru log-log
nejsou dobrymi
indiciemi skute¢nych
koncentraci vzorku.

Modely standardni
kfivky se sklonem
mimo o¢ekavana
vykonnostni pasma
oznacuji nespolehlivy
model.

Vzorky s vypocitanymi
koncentracemi DNA,
které prekracuji
specifikace, oznacuji
nadmeérnou
kontaminaci
genomické DNA.

Fond sekvenovani
pfiméfeného objemu
nesmi mit nadmérny
pocet pfilis nafedénych
vzorkl. Davky

s vysokym pocétem
nafedénych vzork{
oznacuji selhani
procesu pfipravného
zpracovani vzorkd.
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Metriky a meze kontroly kvality sekvenovani

Metrika

cluster_
density

pct_pf

prephasing

phasing

predicted_
aligned_
reads

Popis

Hustota klastri
sekvenovani.

Procento ¢teni
prochazejici
filtrem Cistoty.

Frakce
predfazovani.

Frakce fazovani.

Odhadovany
primérny pocet
jedine¢né
namapovanych
fragmentt na
vzorek.
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Dolni mez

152 000 na

mm?

=50 %

=4 000 000

Horni mez

338000 na

mm?

= 0,003

=0,004

Zduvodnéni

Pritokova kyveta

s nizkou hustotou klastrd
nevytvari dostatek ¢teni.
Pritokové kyvety

s priliSnym mnoZzstvim
klastrl obvykle vytvareji
data sekvenovani v nizké
kvalité.

Pritokové kyvety

s mimoradné nizkym
procentem PF mohou mit
abnormalni zastoupeni
bazi a velmi
pravdépodobné mohou
oznacovat problém se
¢tenim PF.

Empiricky optimalizovana
doporuceni pro VeriSeq
NIPT Solution v2.

Empiricky optimalizovana
doporuceni pro VeriSeq
NIPT Solution v2.

Stanoveno jako minimalni
pozorovany NES v ramci
bézné populace.

48



Prirucka k softwaru VeriSeq NIPT Solution verze 2 - 1VD

Systémove vykazy

Uvod

VeriSeq NIPT Assay Software generuje nasledujici kategorie vykaz{:

* vykazy vysledkl a oznameni,

* vykazy zpracovani.

Vykaz mdze byt informacéni nebo prakticky.

* Informaéni - vykazy tykajici se procesu. Nabizeji informace o postupu rozbord a mizete je pouzit

k potvrzeni dokonceni konkrétniho kroku. Vykaz také poskytuje informace o vysledcich kontroly
kvality a ¢isla ID.

* Prakticky — asynchronni vykaz, ktery se spusti systémovou udalosti nebo ¢innosti uzivatele a ktery
vyzaduje pozornost uzivatele.

Tato ¢ast popisuje jednotlivé vykazy a jejich podrobnosti pro potfeby integrace LIMS.

Vystupni soubory

Vykazy softwaru VeriSeq NIPT Assay Software jsou vytvoreny na vnitfnim pevném disku Mistni server,
ktery je pfipojen k disku uzivatele jako slozka Vystup uréena pouze ke ¢teni. Jednotlivé vykazy jsou
vytvofeny s odpovidajicim standardnim souborem kontrolniho sou¢tu MD5, ktery slouzi k ovéfeni, ze
soubor nebyl pozménén.

V8echny vykazy maji format bézného textu oddéleného tabelatory. Vykazy Ize otevfit v libovolném
textovém editoru nebo programu pro zpracovani tabulek, jako je Microsoft Excel®.

Struktura souboru vykazu

VeriSeq NIPT Assay Software uklada vykazy do zvlastni struktury ve sloZce Vystup.
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Obrazek 4 VeriSeq NIPT Assay Software Struktura souboru vykaz(
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VeriSeq NIPT Assay Software uklada vykazy do slozky Batch Name, ktera ma toto usporadani:

Hlavni sloZka (slozka Batch Name [Nazev davky]) — Obsahuje vykazy s vysledky nebo souvisejicimi
e-mailovymi oznamenimi generovanymi systémem LIMS. Podrobnosti viz Vykazy vysledkd

a ozndmenina strané 55.

SloZka ProcessLogs (Protokoly procestl) — obsahuje vykazy souvisejici se zpracovanim.
Podrobnosti viz Vykazy procesu na strané 73.

Seznam v8ech zprav je uveden v Piehled systémovych vykaz(na strané 51.
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Prehled systémovych vykazu

Nazev vykazu

NIPT Report (Vykaz NIPT) na strané 55

Supplementary Report (Doplrikovy
vykaz) na strané 64

Sample Invalidation Report (Vykaz
zneplatnéni vzorku) na strané 72

Sample Cancelation Report (Vykaz
zruseni vzorku) na strané 72

Pool Retest Request Report (Vykaz
Zadosti o opakovany test fondu) na
strané 73

Batch Initiation Report (Vykaz zavedeni
ddvky) na strané 73

Batch Invalidation Report (Vykaz
zneplatnéni davky) na strané 74

Library Sample Report (Vykaz vzorku
knihovny) na strané 75

Library Reagent Report (Vykaz
reagencie knihovny) na strané 76

Typ
vykazu

Prakticky

Prakticky

Prakticky

Prakticky

Prakticky

Informacdni

Informacni

Informacni

Informacni

Entita
vykazu

Fond,
pritokova
kyveta

Fond,
pritokova
kyveta
Vzorek

Vzorek

Fond

Davka

Davka

Déavka

Déavka

Format souboru vykazu

<batch_name>_<pool_type>_<pool_barcode>_
<flowcell>_nipt_report_<YYYYMMDD_hhmmss>.tab

<batch_name>_<pool_type>_<pool_barcode>_
<flowcell>_supplementary_report_<YYYYMMDD_
hhmmss>.tab

<batch_name>_<sample_barcode>_sample_
invalidation_report_<YYYYMMDD_hhmmss>.tab

<batch_name>_<sample_barcode>_sample_
cancellation_report_<YYYYMMDD_hhmmss>.tab

<batch_name>_<pool_type>_pool_retest_request_
<YYYYMMDD_hhmmss>.tab

ProcesslLogs/<batch_name>_batch_initiation_report_
<YYYYMMDD_hhmmss>.tab

ProcesslLogs/<batch_name>_batch_invalidation_report_

<YYYYMMDD_hhmmss>.tab

ProcessLogs/<batch_name>_library_sample_report_
<YYYYMMDD_hhmmss>.tab

ProcessLogs/<batch_name>_library_reagent_report_
<YYYYMMDD_hhmmss>.tab
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Nazev vykazu

Library Labware Report (Vykaz
laboratorniho vybaveni knihovny) na
strané 77

Library Quant Report (Vykaz
kvantifikace knihovny) na straneé 78

Library Process Log (Protokol
zpracovani knihovny) na strané 78

Pool Report (Vykaz fondu) na strané 80

Pool Invalidation Report (Vykaz
zneplatnéni fondu) na strané 80
Sequencing Report (Vykaz
sekvenovani) na strané 81

Analysis Failure Report (Vykaz
0 nezdarené analyze) na strané 82

Typ
vykazu

Informacni

Informacni

Informacni

Informacni

Informacni

Informacni

Informacni

Entita
vykazu

Davka

Davka

Davka

Fond

Fond

Fond,
pritokova
kyveta

Fond,
pritokova
kyveta

Format souboru vykazu

ProcesslLogs/<batch_name>_library_labware_report_
<YYYYMMDD_hhmmss>.tab

ProcesslLogs/<batch_name>_library_quant_report_
<YYYYMMDD_hhmmss>.tab

ProcesslLogs/<batch_name>_library_process_log.tab

ProcessLogs/<batch_name>_<pool_barcode>_pool_
report_<YYYYMMDD_hhmmss>.tab

ProcesslLogs/<batch_name>_<pool_barcode>_pool_
invalidation_report_<YYYYMMDD_hhmmss>.tab

ProcesslLogs/<batch_name>_<pool_type>_<pool_
barcode>_<flowcell>_sequencing_report_
<YYYYMMDD_hhmmss>.tab

ProcesslLogs/<batch_name>_<pool_barcode>_analysis_

failure_report_<YYYYMMDD_hhmmss>.tab
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Udalosti vytvareni vykazu

Vykaz
NIPT Report (Vykaz NIPT)

Supplementary Report
(Doplrikovy vykaz)
Sample Invalidation

(Zneplatnéni vzorku)

Sample Cancellation (Zruseni
vzorku)

Pool Retest Request (Z&dost
0 opakovanou zkousku
fondu)

Batch Initiation (Zahajeni
davky)

Batch Invalidation
(Zneplatnéni davky)

Library Sample (Vzorek
knihovny)

Library Reagent (Reagencie
knihovny)

Popis

Obsahuje konecéné vysledky Uspésného béhu analyzy.

Obsahuje dopliikové vysledky Uspésného béhu analyzy.

Obsahuje informace o zneplatnéném vzorku.
Obsahuje informace o zruSeném vzorku.

Oznaduje, ze z existujici davky Ize vytvofit druhy fond.
Obsahuje informace o stavu opakovaného testu fondu.

Oznaduje zacatek zpracovani nové davky.
Obsahuje informace o davce zneplatnéné uzivatelem.

Zobrazi seznam v8ech vzorkl v davce.

Obsahuje informace o reagencii pro zpracovani
knihovny.

Udalost vytvareni

Analyza bé&hu sekvenovanije
dokoncena.

Analyza béhu sekvenovani i
vykaz NIPT jsou dokonéeny.

Uzivatel zneplatni vzorek.

Uzivatel zrusi vzorek.

Uzivatel zneplatni fond.

Uzivatel zahaji novou davku.

Davka je zneplatnéna.

Déavka je zneplatnéna.

Metoda pfipravy knihovny je
dokoncéena.

Kvantifikace davky se nezdafi.

Davka je zneplatnéna.

Metoda pfipravy knihovny je
dokoncena.

Kvantifikace davky se nezdafi.
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Vykaz

Library Labware (Laboratorni
vybaveni knihovny)

Library Quant (Kvantifikace
knihovny)

Library Process Log
(Protokol zpracovani
knihovny)

Pool (Fond)

Pool Invalidation
(Zneplatnéni fondu)

Sequencing (Sekvenovani)

Analysis Failure (Chyba
analyzy)

Popis

Obsahuje informace o laboratornim vybaveni pro
zpracovani knihovny.

Obsahuje informace o vysledcich zkousky kvantifikace
knihovny.

Obsahuje kroky provadéné béhem zpracovani
knihovny.

Obsahuje objemy fondU vzorkd.

Obsahuje informace o fondu zneplatnéném uzivatelem.

Obsahuje vysledky kontroly kvality sekvenovani.

Obsahuje analytické informace pro netspésny fond.

TUzivatel zneplatni fond z platné davky, kterd neprekrodila maximalni pocet fondd.

Udalost vytvareni

Davka je zneplatnéna.
Metoda pfipravy knihovny je
dokoncena.

Kvantifikace davky se nezdafi.

Davka je zneplatnéna.
Metoda pfipravy knihovny je
dokoncena.

Kvantifikace davky se nezdafi.

Davka je zneplatnéna.
Metoda pfipravy knihovny je
dokoncena.

Kvantifikace davky se nezdafi.
Zpracovani davky je dokonéeno.

Metoda fondu je dokoncena.

Uzivatel zneplatni fond.

Sequencing QC passed (Kontrola

kvality sekvenovani probéhla
Uspésné)

Kontrola kvality sekvenovani se

nezdafila.
Cas na sekvenovani vypréel.

Analyza béhu sekvenovani se
nezdafila.
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Vykazy vysledkl a oznameni

NIPT Report (Vykaz NIPT)

Vykaz NIPT obsahuje vysledky VeriSeq NIPT Assay Software v2 klasifikace chromozom( formatované v podobé jednoho vzorku na

fadek pro kazdy vzorek ve fondu.

Sloupec Popis

batch_name Nazev davky.

sample_ Jedinecény ¢arovy kod
barcode vzorku.

sample_ Informace o typu vzorku
type poskytnuté z mista

sbéru nebo uzivatelem
laboratore. UrCuje
klasifikaci aneuploidii,
vykazovani aneuploidii
a kritéria kontroly
kvality.

MozZné prednastavené hodnoty Typ
— text
— text
Jedna z nasledujicich moznosti: vycet
 Singleton (Jedinacek) — téhotenstvi z jednoho

embrya.

o Twin (Dvojc¢e) — téhotenstvi ze dvou embryi.

» Control (Kontrola) — kontrolni vzorek se zndmym
pohlavim a klasifikaci aneuploidie.

e NTC - zadny kontrolni vzorek Sablony (zadna DNA).

» Not Specified (Neuvedeno) — Typ vzorku nebyl pro
dany vzorek zadan.

Regularni vyraz
~a-zA-Z0-9_-]
{1,36}$
~a-zA-Z0-9_-]
{1,36}$
Hodnoty
uvedené ve
sloupci Mozné
prednastavené
hodnoty.
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Sloupec Popis

sex_chrom  Je pozadovana analyza
pohlavniho
chromozomu. Uréuje,
jakym zpUsobem jsou
prezentovany informace
o klasifikaci aneuploidie
a pohlavnich

chromozomech.

screen_type Typ vySetfeni.

Cérovy kod pritokové
kyvety pro sekvenovani.

flowcell

Mozné prednastavené hodnoty Typ

Jedna z nasledujicich moznosti: vycet

* Yes (Ano) — vyzaduje se aneuploidie pohlavniho
chromozomu a vykazovani pohlavi.

* No (Ne) — nevyzaduje se aneuploidie pohlavniho
chromozomu ani vykazovani pohlavi.

o SCA -vyzaduje se aneuploidie pohlavniho
chromozomu, nevyZaduje se vykazovani pohlavi.

» Not Specified (Neuvedeno) — Pro tento vzorek
nebyla zadana moznost vykazovani pohlavnich
chromozomd.

Vykaz NIPT uvadi hodnoty ano, ne a sca malymi

pismeny.
Jedna z nasledujicich moznosti: text
« Basic (Zakladni) - vySetifeni chromozomi 13,
18 nebo 21.
* Genomewide (Cely genom) — vySetfeni celého
genomu.

» Not Specified (Neuvedeno) — Typ vySetfeni nebyl
pro dany vzorek zadan.

Vykaz NIPT uvadi hodnoty basic (zakladni) a

genomewide (cely genom) malymi pismeny.

— text

Regularni vyraz

Hodnoty
uvedené ve
sloupci Mozné
prednastavené
hodnoty.

Hodnoty
uvedené ve
sloupci Mozné
prednastavené
hodnoty.

~a-zA-Z0-9_-]
{1,36}%
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Sloupec

class_sx

Popis

Klasifikace aneuploidie
u pohlavniho
chromozomu.

Mozné prednastavené hodnoty Typ
V zavislosti na typu vzorku a moznostech vykazovani  class_
pohlavnich chromozom( je vybrana jedna SX

z nasledujicich moznosti:

ANOMALY DETECTED (Zjisténa anomalie) —
podrobnosti 0 anomalii naleznete v popisu anomalie.
NO ANOMALY DETECTED (Anomalie nezjisténa) —
negativni vzorek a nevykazané pohlavi.

NO ANOMALY DETECTED - XX (Anomdlie
nezjisténa — XX) — negativni vzorek se zenskym
plodem.

NO ANOMALY DETECTED - XY (Anomalie
nezjisténa — XY) — negativni vzorek s muzskym
plodem.

NOT REPORTABLE (Nelze vykazat) — software
nedokazal vykazat pohlavni chromozom.

NO CHR Y PRESENT (Bez pfitomnosti chromozomu
Y) — téhotenstvi s dvojcaty bez zjisténého
chromozomu Y.

CHR Y PRESENT (Chromozom Y pfitomen) —
téhotenstvi s dvojcaty se zjisténym chromozomem
Y.

CANCELLED (ZruSeno) — vzorek zruSen uzivatelem.
INVALIDATED (Zneplatnéno) — vzorek neprosel
kontrolou kvality nebo byl zneplatnén uzivatelem.
NOT TESTED (Nezkou$eno) — pohlavni chromozom
nebyl testovan.

Not applicable (NepouZziva se) — Kategorie se na
dany vzorek nevztahuje.

Regularni vyraz

Hodnoty
uvedené ve
sloupci Mozné
prednastavené
hodnoty.
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Sloupec

class_auto

anomaly_
description

qc_flag

Popis

Klasifikace aneuploidii
v autozomech.
Vykazovano jako
ANOMALY DETECTED
(Zjisténa anomalie),
pokud je ve vzorku
zjisténa anomalie

v ramci vybraného typu
vySetfeni.

Retézec podle
nazvoslovi ISCN, ktery
popisuje vSechny
vykazovatelné
anomalie. Vice anomalii
je oddéleno stiedniky.

Vysledky analyzy
kontroly kvality.
Vysledky vykazuji pouze
tyto hodnoty qc_flag:
WARNING (Varovani) a
PASS (Uspésné).
Ostatni hodnoty
vysledky nevykazuiji.

Mozné prednastavené hodnoty Typ

Jedna z nasledujicich moznosti: text
o ANOMALY DETECTED (Zjisténa anomalie) - zjiSténa
anomalie autozomalnich chromozom.
» NO ANOMALY DETECTED (Anomalie nezjisténa) -
nebyla zjiSténa zaddna autozomalni anomalie.
e CANCELLED (Zru$eno) — vzorek zruSen uzivatelem.
o INVALIDATED (Zneplatnéno) — vzorek neproSel
kontrolou kvality nebo byl zneplatnén uzivatelem.
» Not applicable (Nepouziva se) — Kategorie se na
dany vzorek nevztahuje.

Text DETECTED: (ZjiSténo) nasledovany fetézci text
oddélenymi stfedniky, které tvori nasledujici formaty,

s respektovanim poradi chromozomu:

(\+|-)[12]?[0-9]

(del|dup)\([1212[0-91V\(((p|a) [0-91{1,2}(\.[0-91{1,2})?)

{23\

XO|XXX|XXY XYY

nebo NO ANOMALY DETECTED (Anomalie nezjisténa)
| not applicable (nepouzivé se) | INVALIDATED
(Zneplatn&no) | CANCELLED (Zrugeno).

Jedna z ndsledujicich moznosti: vyCet

« PASS (Uspésné)

« WARNING (Varovani)

o FAIL (NeUspésné)

e CANCELLED (Zruseno)

o INVALIDATED (Zneplatnéno)
« NTC_PASS (Uspé&sny NTC)

Regularni vyraz

Hodnoty
uvedené ve
sloupci Mozné
prednastavené
hodnoty.

Retézce
oddélené
stredniky a dalsi
hodnoty, které
jsou popsané

v ¢dsti Pravidla
popisu anomaélie
na strané 60.

Hodnoty
uvedené ve
sloupci MozZné
prednastavené
hodnoty.
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Sloupec Popis
Informace nebo
varovani o nelspésné .
kontrole kvality.

qgc_reason

ff Odhadovana hodnota
fetalni frakce.

Mozné prednastavené hodnoty

Jedna z nasledujicich moznosti:

NONE (Z4dné) (stav kontroly kvality je PASS
(Uspésné))

MULTIPLE ANOMALIES DETECTED (Zjisténo vice
anomalii) (stav kontroly kvality = WARNING
(Varovani))

FAILED iFACT (NeUspésna zkouska iFACT)

DATA OUTSIDE OF EXPECTED RANGE (Data mimo
o¢ekavany rozsah)

FRAGMENT SIZE DISTRIBUTION OUTSIDE OF
EXPECTED RANGE (Rozdéleni velikost fragmentd
mimo o¢ekavany rozsah)

FLOWCELL DATA OUTSIDE OF EXPECTED RANGE
(Data prlitokové kyvety mimo o¢ekavany rozsah)
FAILED TO ESTIMATE FETAL FRACTION (Odhad
fetalni frakce se nezdafril)

SEQUENCING

DATA OUTSIDE OF EXPECTED RANGE (Data
sekvenovani mimo o¢ekavany rozsah)
UNEXPECTED DATA (Neocekavana data)

NTC SAMPLE WITH HIGH COVERAGE (Vzorek NTC
s vysokym pokrytim)

CANCELLED (ZruSeno)

INVALIDATED (Zneplatnéno)

Procentualni hodnota cfDNA vzorku z plodu
zaokrouhlena na nejblizsi celé Cislo. Vysledky nizsi nez

1% jsou uvedeny jako < 1 %.

6S

Typ
text

text

Regularni vyraz

Hodnoty
uvedené ve
sloupci Mozné
prednastavené
hodnoty.
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Pravidla popisu anomalie

Pokud analyza VeriSeq NIPT Assay Software v2 zjisti anomalii, zobrazi se v poli anomaly_description
(popis anomalie) ve Vykazu NIPT hodnota DETECTED (detekovano) nasledovana textovym fetézcem.
Tento text popisuje vSechny anomalie, které Ize ve vykazu uvést, v souladu se stylem nazvoslovi
komise ISCN (International Standing Committee on Cytogenetic Nomenclature). Retézec obsahuje
nékolik prvkl oddélenych stfedniky. Kazdy prvek predstavuje trisomii nebo monosomii v autozomu,
aneuplodii pohlavnich chromozomU nebo ¢asteénou deleci ¢i duplikaci.

Prvky trisomie a monosomie jsou oznaceny jako +<chr> a -<chr>, kde <chr> je &islo chromozomu.

Napfiklad vzorek s trisomii na chromozomu 5 je uveden takto:
+5

Vzorek s monosomii na chromozomu 6 je uveden takto:

-6

Aneuploidie pohlavnich chromozom( vyuzivaji standardni oznaéeni s nasledujicimi moznymi hodnotami:
* XO-monosomie ha chromozomu X.

* XXX -trisomie ha chromozomu X.

*  XXY-2chromozomy X u muzi.

* XYY -2chromozomy Y umuzd.

Césteéné delece nebo duplikace se uvadséji pouze u autozomd a jsou uvedeny pouze u vySetfeni celého
genomu. Syntax ¢astecné delece nebo duplikace je <typ>(<chr>)(<pocéateéni pruh><koncovy pruh>),
kde plati nasledujici:

* <typ> je typ udalosti, tj. ,del” v pfipadé delece nebo ,dup” v pfipadé duplikace.

* <chr> je ¢islo chromozomu.

* <pocatelnipruh> je cytogeneticky pruh obsahujici po¢atek udalosti.

* <koncovy pruh> je cytogeneticky pruh obsahujici konec udalosti.

Napfriklad ¢aste¢na delece nebo duplikace, v niz ma cytogeneticky pruh duplikaci na raménku p13 na
chromozomu 19, je uvedena takto:

dup (19) (p13.3,p13.2)

Pole anomaly_description (popis anomalie) se fidi nasledujicimi ctyfmi pravidly fazeni:

1. Prvky jsou sefazeny podle ¢isla chromozomu bez ohledu na to, zda se delece nebo duplikace tyka

celého chromozomu, nebo je jen ¢aste¢na. Piipadna aneuploidie pohlavnich chromozomi se uvadi
jako posledni.

2. U anomadlii v rdmci stejného chromozomu jsou aneuploidie celych chromozom{ uvedeny pied
¢asteénymi delecemi nebo duplikacemi.

3. V pfipadé ¢astecnych deleci nebo duplikaci v ramci stejného chromozomu jsou delece uvedeny
pfed duplikacemi.
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4. Céste&né delece nebo duplikace stejného typu v rdmci stejného chromozomu jsou sefazeny podle
pocatelni baze, ktera je uvedena v doplrikovém vykazu.

POZNAMKA U celogenomového vysetieni mize software vykazovat aneuploidii a ¢asteénou
deleci nebo duplikaci jako postizeni stejného chromozomu. Pokud k tomuto vysledku
dojde, vyhledejte v doplrikovém vykazu dalsi metriky, které vdm pomohou pfi jeho
interpretaci.

Dokument €. 1000000067940 v10
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Hiaseni diivodl kontroly kvality

Sloupec qc_reason ve vykazu NIPT zobrazuje chybu kontroly kvality nebo varovani, pokud vysledek
analyzy nespada do ocekavaného rozsahu metriky analytické kontroly kvality. Chyby kontroly kvality
maji za nasledek kompletni potlaceni vysledk( aneuploidie chromozom, pohlavi, vysledkd
doplrikového vykazu a odhadované fetdlni frakce, coz odpovida ndsledujicim polim vykazu NIPT: class_

auto, class_sx, anomaly_description a ff.

Hlaseni dlivodu kontroly kvality

FAILED iFACT (Neuspé&3na zkouska iFACT)

DATA OUTSIDE OF EXPECTED RANGE (Data mimo
oCekavany rozsah)

FRAGMENT SIZE DISTRIBUTION OUTSIDE OF
EXPECTED RANGE (Rozdéleni velikost fragment(
mimo o¢ekavany rozsah)

Dokument €. 1000000067940 v10
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Popis

Individualizovana zkouska
iFACT (individual Fetal
Aneuploidy Confidence
Test) — metrika kontroly
kvality, ktera kombinuje
odhadnutou fetalni frakci
s metrikami béhu
souvisejicimi s pokrytim.
Vysledkem je uréeni, zda
ma systém statistickou
spolehlivost ucinit
rozhodnuti o urcitém
vzorku.

Primérna odchylka od
euploidniho pokryti neni
v souladu s rozdélenim
naucenych dat. Mlze byt
zplsobeno kontaminaci
nebo nespravnym
zpracovanim vzorku.

Rozdéleni velikosti
fragmentd neni v souladu
s rozdélenim nauc¢enych
dat. Mlze byt zplsobeno
kontaminaci nebo
nespravnym zpracovanim
vzorku.

Doporuceny
postup

Zpracujte
vzorek
ZNovu.

Zpracujte
vzorek
Znovu.

Zpracujte
vzorek
Znovu.
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Hiaseni divodu kontroly kvality

FLOWCELL DATA OUTSIDE OF EXPECTED RANGE
(Data prltokové kyvety mimo oekavany rozsah)

FAILED TO ESTIMATE FETAL FRACTION (Odhad
fetalni frakce se nezdafil)

SEQUENCING
DATA OUTSIDE OF EXPECTED RANGE (Data
sekvenovani mimo o¢ekavany rozsah)

UNEXPECTED DATA (Neocekavana data)

Dokument €. 1000000067940 v10
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Data pritokové kyvety
nejsou v souladu

s rozdélenim naucenych
dat. MlzZe byt zplsobeno
chybou v nastaveni
pritokové kyvety.

Nelze vytvofit platny
odhad fetalni frakce.

Vstupni data sekvenovani
nejsou v souladu

s rozdélenim naucenych
dat. MlzZe byt zplsobeno
kontaminaci nebo
nespravnym zpracovanim
vzorku.

Vykaz uvadi problém

s kontrolou kvality, ktery
neodpovida Zadnému
jinému ddvodu kontroly
kvality uvedenému v této
tabulce.

Doporuceny
postup

Zpracujte
vzorek
Znovu.

Zpracujte
vzorek
ZNnovu.

Zopakujte
sekvenovani
pritokové
kyvety.

Obratte se na
technickou
podporu
lllumina.
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Hiaseni divodu kontroly kvality

MULTIPLE ANOMALIES DETECTED (Zjisténo

nékolik anomalii)

NTC SAMPLE WITH HIGH COVERAGE (Vzorek NTC

s vysokym pokrytim)

CANCELLED (ZruSeno)

INVALIDATED (Zneplatnéno)

Doporuceny

Popis
postup
Ve vzorku byly zjiStény Zpracujte
dvé nebo vice vzorek
vykazovanych anomalii Znovu.
(v€etné aneuploidii
celého chromozomu
a udalosti CNV).
Zjisténi vice anomalii
mdze poukazovat na
nespravné zachazeni se
vzorkem nebo na
vzacnéjsi udalost, jako je
malignita matky.
Toto hlaseni pfedstavuje
varovani. Nejde o chybu
kontroly kvality. Vysledky
se vykazuji, abyste vidéli
ZjiSténé anomalie. Mozna
ovSem budete muset
vzorek znovu zpracovat.

Pro vzorek NTC bylo Zpracujte
zZjiSténo vysoké pokryti vzorek
(nebyl o¢ekavan zadny Znovu.
materidl DNA). MUzZe byt

zplsobeno kontaminaci

nebo nespravnym

zpracovanim vzorku.

Vzorek byl zruden —
uzivatelem.

Vzorek byl zneplatnén —
uzivatelem.

Supplementary Report (Doplikovy vykaz)

Doplnkovy vykaz obsahuje data pro dopliujici metriky na zakladé davky, vzorku nebo oblasti. V tomto

vykazu predstavuje kazdy radek néjakou metriku. Vice metrik se tyka stejné davky, vzorku nebo oblasti.

Soubor ma $est sloupcl oddélenych tabulatory, jak je popsano v nasledujici tabulce.

Dokument €. 1000000067940 v10
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Sloupec  Popis Typ Regularni vyraz

flowcell Cérovy kod pritokové kyvety.  text ~a-zA-70-9_-1{1,36}$

batch_ Nazev pfisludné davky. text ~a-zA-Z0-9_-1{1,36}$

name

sample_  Cérovy kéd vzorku. text Stav NA (NepouZzito) pro metriky
barcode vztazené na davku.

~a-zA-Z0-9_-1{1,36}$

region Bud oblast celého text Stav NA (Nepouzito) — pro metriky
chromozomu, nebo popis vztazené na davku nebo na vzorek.
oblasti ¢aste¢né delece nebo chr[12]?[0-9X] - pro metriky oblasti
duplikace. celého chromozomu.

(del|dup)\([1212[0-9XI\\(((p]a) [0-91{1,2}
(\.[0-91{1,2})?){2}\) — pro metriky oblasti
¢astecné delece nebo duplikace.

metric_ Nazev popsané metriky. text ~a-zA-Z0-9_-1{1,36}$

name

metric_ Hodnota metriky. rlzné  Dalsiinformace naleznete v ¢dsti Metriky
value typy doplrikového vykazuna strané 65.

Metriky doplikového vykazu

Doplikovy vykaz obsahuje data pro nasledujici metriky. Kazda z metrik je uvadéna jako vztazena
k davce, ke vzorku nebo k oblasti.

Metriky pro chromozom X jsou uvedeny pouze tehdy, pokud v moznostech pohlavnich chromozom
vyberete Yes (Ano) nebo SCA.

Rozsahy hodnot jsou uvedeny ve formatu Minimum Value (Minimalni hodnota), Maximum Value
(Maximalni hodnota) a jsou vloZeny v oblych nebo hranatych zavorkach. Oblé zavorky znaci, ze hraniéni
hodnota neni sou€asti rozsahu. Hranaté zavorky znaci, ze hrani¢ni hodnoty jsou soucasti rozsahu. Inf
je zkratka hodnoty nekonecno.

Regularni
Nazev . vyraz nebo
. Frekvence Popis Typ
metriky rozsah
hodnot
genome_ Podle Systém soufadnic pro uspofadani text "GRCh37%
assembly davky data sekvenovani a soufadnic
oblasti vykazu. VZdy GRCh37 pro
VeriSeq NIPT Solution v2.
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Nazev

. Frekvence
metriky

frag_size_dist Podle
vzorku

fetal_fraction Podle

vzorku
NCV_X Podle

vzorku
NCV_Y Podle

vzorku
number_of_ Podle
cnv_events vzorku

Dokument €. 1000000067940 v10

Popis

Smérodatna odchylka rozdild mezi
skute€nym a oCekavanym
kumulativnim rozdélenim velikosti
fragmentd.

Vykazovana hodnota fetalni frakce.

Normalizovana chromozomaini
hodnota pro chromozom X.

Uvadi se pouze tehdy, pokud to
povoluje zvolena moznost
vykazovani pohlavnich
chromozomd. V opacném pfipadé
se tato metrika uvadijako

NOT TESTED (NezkousSeno).

Normalizovana chromozomaini
hodnota pro chromozom'Y.

Uvadi se pouze tehdy, pokud to
povoluje zvolena moznost
vykazovani pohlavnich
chromozomd. V opaéném pfipadé
se tato metrika uvadijako

NOT TESTED (Nezkou$eno).

Pocet oblasti ¢astec¢né delece nebo
duplikace zjisténych ve vzorku.

URCENO K DIAGNOSTICE IN VITRO.

Typ

Cislo

s plovouci
desetinnou
¢arkou
Cislo

s plovouci
desetinnou
¢arkou
Cislo

s plovouci
desetinnou
¢arkou

Cislo

s plovouci
desetinnou
¢arkou

celé Cislo

Regularni
vyraz nebo
rozsah
hodnot

(0, Inf)

(0,1

(-Inf, Inf)

(-Inf, Inf)

(0, Inf)

66



Prirucka k softwaru VeriSeq NIPT Solution verze 2 - 1VD

Nazev

. Frekvence
metriky
non_ Podle
excluded_ vzorku
sites

Dokument €. 1000000067940 v10

Popis Typ

Pocet ¢teni zbylych po filtrovani, celé ¢&islo
které jsou zapocteny k analyze.
Pro vzorky s = 2 miliony nebo =

60 miliony ¢teni analyza kontroly
kvality selze a zobrazi se zprava
FAILED iFACT (NeUspésny iFACT).
NES je jedna z nekolika
specifickych metrik pouzivanych
k vypoctu kontroly kvality iFACT

a neni jedinym uréujicim faktorem
pro Uspésné nebo nelspésné
vysledky.

URCENO K DIAGNOSTICE IN VITRO.

Regularni
vyraz nebo
rozsah
hodnot

(0, Inf)
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Nazev

. Frekvence
metriky
region_ Podle

classification  oblasti

chromosome Podle

oblasti
start_base Podle

oblasti
end_base Podle

oblasti

Dokument €. 1000000067940 v10

Popis Typ

Klasifikace oblasti provedena text
systémem ve stejném formatu jako
v poli anomaly_description (popis
anomalie) ve vykazu NIPT.

Jestlize u chromozomu X nebyla
zjiSténa zadna vykazovana
anomalie pohlavniho chromozomu,
bude klasifikace oblasti odpovidat
hodnoté class_sx ve vykazu NIPT.
Mozné hodnoty (regularni vyraz):
DETECTED (Zji$téno): (\+|-)[12]?[0-
9]

DETECTED (Zji$téno): (del|dup)\
([1212[0-91\\(((p|a) [0-91{1,2}(\.[0-
91{1,2})?){2})

NO ANOMALY DETECTED
(Anomdlie nezjisténa)

DETECTED (Zjisténo):
(XO|XXX|XXY|XYY)[NO ANOMALY
DETECTED (Anomalie nezjisténa) -
XX|NO ANOMALY DETECTED
(Anomalie nezjisténa) - XY|NOT
REPORTABLE
(Nevykazovatelné)|CHR Y
PRESENT (Chromozom Y
pritomen)|CHR Y NOT PRESENT
(Chromozom Y nepfitomen)

Symbol chromozomu. text
Prvni baze zahrnuta v oblasti. celé Cislo
Posledni baze zahrnuta v oblasti. celé Cislo

URCENO K DIAGNOSTICE IN VITRO.

Regularni
vyraz nebo
rozsah
hodnot

Hodnoty
uvedené
V popisu.

chr[12]?[0-
9X]
[1, Inf)

[1, Inf)
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Nazev
metriky

start_
cytoband

end_
cytoband

region_size
mb

region_IIr_
trisomy

Dokument €. 1000000067940 v10

Frekvence

Podle
oblasti

Podle
oblasti

Podle
oblasti

Podle
oblasti

Popis

Cytogeneticky pruh prvni baze
zahrnuté v oblasti.

Cytogeneticky pruh posledni baze
zahrnuté v oblasti.

Velikost oblasti v megabazich.

Skére LLR (vérohodnostni pomér)
pro trisomii v oblasti. Oznacuje
ddkaz pfitomnosti trisomie

v porovnani s dikazem zadné
zmeény (disomie). Trisomie je
vykazana v pfipadé, ze skore LLR
prekro&i pfedem urceny prah.

V pfipadé ¢asteCnych deleci nebo
duplikaci je tato metrika uvedena
pouze tehdy, pokud typ odpovida
genetickému zisku (duplikace).

V opaéném pfipadé se tato metrika

uvadijako NA (not applicable,
nepouziva se).

URCENO K DIAGNOSTICE IN VITRO.

Typ

text

text

Cislo

s plovouci
desetinnou
¢arkou
¢islo

s plovouci
desetinnou
¢arkou

Regularni
vyraz nebo
rozsah
hodnot

(p|a)[0-9]
{1,23(\.[0-
91{1,2})?

(p|q)[0-9]
{1,23(\.[0-
91{1,2})?

(O, Inf)

(-Inf, Inf)
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Regularni
Nazev vyraz nebo
] Frekvence Popis Typ v
metriky rozsah

hodnot

region_IIr_ Podle Skore LLR pro monosomii v oblasti.  &islo (-Inf, Inf)
monosomy oblasti Oznaduje dlkaz pfitomnosti s plovouci

monosomie v porovnani s dikazem  desetinnou

Zzadné zmény (disomie). Monosomie  Carkou

je vykdzana v pfipadé, Ze skére LLR

prekroCi pfedem uréeny prah.

V pfipadé ¢astecnych deleci nebo

duplikaci je tato metrika uvedena

pouze tehdy, pokud typ odpovida

genetické ztraté (delece).

V opaéném pfipadé se tato metrika

uvadi jako NA (not applicable,

nepouziva se).

Pokud zvolite provedeni zakladniho

typu vysSetfeni, je tato metrika

uvedena jako NOT TESTED

(Nezkouseno).

region_t_stat_ Podle T-statistika oblasti. T-statistika je ¢islo (-Inf, Inf)
long_reads oblasti rozdil v pokryti mezi oblasti s plovouci
a zbytkem genomu v porovnani desetinnou
s odchylkou ve vzorku. Tato ¢arkou
metrika urc¢uje pomér signalu
k Sumu a vyjadiuje zjistitelnost
pfipadného posunu v pokryti
oblasti. Stav ,long_reads" (dlouha
¢teni) znadi, Ze pokryti pouzité pro
tuto t-statistiku zahrnuje cely
rozsah velikosti fragmentu pouzity
v analyze.
Pfi generovani skére LLR je t-
statistika zkombinovana
s odhadnutou hodnotou fetalni
frakce vzorku.
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Regularni
Naze'v Frekvence Popis Typ vyraz nebo
metriky rozsah
hodnot

region_ Podle Podil materidlu plodu, ktery je Cislo (-Inf, Inf)
mosaic_ratio oblasti aneuploidni. Tato metrika je s plovouci

zaloZena na poméru mezi fetalni desetinnou

frakci odvozenou z pokryti oblasti ¢arkou

a fetdlni frakci vzorku. Ve vzorcich

s téméf nulovymi fetalnimi frakcemi

mohou mit poméry mozaiky

zaporné hodnoty v disledku

proménlivého odhadu fetaini frakce

vzorku pouzitého v jejich vypoctu.
region_ Podle Skore LLR pro trisomii vypocétené Cislo (-Inf, Inf)
mosaic_lIr_ oblasti pomoci fetalni frakce odvozené s plovouci
trisomy z pokryti v oblasti namisto z fetdlni  desetinnou

frakce vzorku. V pfipadé ¢arkou

¢astecnych deleci nebo duplikaci je

tato metrika uvedena pouze tehdy,

pokud typ odpovida genetickému

zisku (duplikace). V opacném

pfipadé se tato metrika uvadi jako

NA (not applicable, nepouziva se).
region_ Podle Skore LLR pro monosomii Cislo (-Inf, Inf)
mosaic_lIr_ oblasti vypodtené pomoci fetalni frakce s plovouci
monosomy odvozené z pokryti v oblasti desetinnou

namisto z fetalni frakce vzorku. ¢arkou

V pfipadé ¢asteCnych deleci nebo
duplikaci je tato metrika uvedena
pouze tehdy, pokud typ odpovida
genetické ztraté (delece).

V opa&ném pfipadé se tato metrika
uvadijako NA (not applicable,
nepouziva se). Pokud zvolite
provedeni zakladniho typu
vySetfeni, je tato metrika uvedena
jako NOT TESTED (Nezkou$eno).
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Sample Invalidation Report (Vykaz zneplatnéni vzorku)

U kazdého zneplatnéného nebo nelspésného vzorku systém vytvofi vykaz zneplatnéni vzorku.

Sloupec

batch_
name

sample_
barcode
reason

operator

timestamp

Popis

Nazev davky.

Jedineény ¢arovy kod
zneplatnéného vzorku.

Dlvod pro zneplatnéni vzorku
zadany uzivatelem.

Uzivatelské jméno obsluhy, ktera
vzorek zneplatnila.

Datum a ¢as zneplatnéni vzorku.

Regularni

Typ ,
vyraz

text ~a-zA-Z0-9_-]
{1,36}%

text ~a-zA-Z0-9_-]
{1,36}$

text *a-zA-70-9_-]
{1,36}$

text ~a-zA-Z0-9_
-1{1,36}$

Casovy Udaj podle
normy ISO 8601

Sample Cancelation Report (Vykaz zruseni vzorku)

Pro kazdy zruSeny vzorek systém vytvofi Vykaz zruSeni vzorku.

Sloupec

batch_name
sample_
barcode
reason

operator

timestamp

Popis

Nazev davky.

Jedineény ¢arovy kod zruseného
vzorku.

Dlvod pro zrueni vzorku zadany
uZivatelem.

Uzivatelské jméno obsluhy, ktera
vzorek zrusila.

Datum a ¢as zruseni vzorku.

Dokument €. 1000000067940 v10
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Typ Regularni vyraz

text ~a-zA-Z0-9_-]
{1,36}$

text ~a-zA-Z0-9_-]
{1,36}$

text *Ma-zA-Z0-9_-]
{1,36}$

text ~a-zA-Z0-9_-]
{1,36}%

Casovy udaj podle
normy ISO 8601
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Pool Retest Request Report (Vykaz zadosti
o opakovany test fondu)

Vykaz zadosti o opakovany test fondu znamena, Ze Ize znovu naplnit zneplatnény fond. Systém
generuje Vykaz zadosti o opakovany test fondu tehdy, pokud jsou zneplatnény prvni dva mozné béhy
sekvenovani (fondy) pro dany typ fondu.

Regularni
Sloupec Popis T
B B Ll vyraz

batch_ Nazev davky. text ~a-zA-Z0-9_
name -1{1,36}$
pool_type  Typ fondu. vycet A|B|C|E
reason UZivatelem zadany dlvod zneplatnéni  text *a-zA-Z0-9_

pfedchoziho fondu. -1{1,36}$
timestamp  Datum a ¢as Zadosti. Casovy Udaj podle

normy ISO 8601

Vykazy procesu

Tato ¢ast obsahuje podrobnosti o vykazech zpracovani generovanych softwarem VeriSeq NIPT Assay
Software.

Batch Initiation Report (Vykaz zavedeni davky)

Systém vytvofi vykaz zavedeni davky, kdyz dojde k uspéSnému zavedeni a ovéfeni davky pred izolaci
plazmy. Vykaz je mozno odeslat do systému LIMS, &imz se oznaci vytvofeni davky a zpfistupni se
seznam pridruzenych vzorkd.

Sloupec Popis Typ Regularni vyraz
batch_name Néazev davky. text Aa-zA-Z0-9_-1{1,36}$
sample_barcode Jedine¢ny ¢arovy kod vzorku. text Aa-zA-Z0-9_-1{1,36}$
sample_type Typ vzorku ¢arového kédu vzorku. vycCet jedina&ek | kontrola

| dvojée | NTC
well Zdroj pfidruzeny ke vzorku. text *a-zA-Z1{1,1}[0-9]

{1,2}$
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Sloupec Popis Typ Regularni vyraz
assay Nazev rozboru. text *a-zA-Z0-9_-]
{1,100}$
method_version Verze metody automatizace rozboru.  text Rozbor VeriSeq NIPT
v2
workflow_manager_ Verze spravce pracovniho postupu text *Ma-zA-Z0-9._-]
version pridruzeného k davce. {1,100}$

Batch Invalidation Report (Vykaz zneplatnéni davky)

Systém vytvofi vykaz zneplatnéni davky, kdyz dojde ke zneplatnéni nebo selhani davky.

Sloupec Popis Typ Regularni vyraz

batch_ Nazev davky. text ~a-zA-Z0-9_-]

name {1,36}$

reason UZivatelem zadany ddvod pro text ~a-zA-Z0-9_-]
zneplatnéni davky. {1,36}$

operator Inicidly osoby, kterd provedla text *a-zA-Z0-9_-]
zneplatnéni davky. {1,36}$

timestamp Datum a ¢as zneplatnéni davky. Casovy Udaj podle

normy ISO 8601
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Library Sample Report (Vykaz vzorku knihovny)

Systém vytvofi vykaz vzorku knihovny pfi chybé nebo zneplatnéni davky, pfi uspéSném dokonéeni

knihovny a pfi uspésném dokonc&eni kvantifikace.

Sloupec

batch_name

sample_
barcode

gc_status

gc_reason

starting_volume

index

cen_library_pg_
ul

plasma_
isolation_
comments

cfdna_
extraction_
comments

library_prep_
comments

quantitation
comments

Popis

Néazev davky.

Jedinec¢ny ¢arovy kod vzorku.

Stav vzorku po dokonéeni krokd rozboru.

DUdvod stavu kontroly kvality.

Pocatecni objem (ml) v odbérové zkumavce
s krvi v ¢ase izolace plazmy.

Index pfidruzeny ke vzorku.

Koncentrace knihovny v pg/ul.

Pfipominky uZivatele k provedeniizolace
plazmy (volny text).

Pripominky uZivatele k provedeni extrakce
cfDNA (volny text).

Pripominky uzivatele k provedeni pfipravy
knihovny (volny text).

Pfipominky uZivatele k provedeni
kvantifikace (volny text).

Dokument €. 1000000067940 v10
URCENO K DIAGNOSTICE IN VITRO.

Typ

text

text

vycet

text

éislo

s plovouci
desetinnou
carkou
text

éislo

s plovouci
desetinnou
¢arkou

text

text

text

text

Regularni vyraz
~a-zA-Z0-9_-]
{1,36}$
Ma-zA-Z0-9_-]
{1,36}$

pass | fail
Ma-zA-Z0-9_-]
{1,36}$

"[a-zA-Z0-9_-]
{1,36}%

"[a-zA-Z0-9_-]
{1,512}$

~a-zA-Z0-9_-]
{1,512}%

~a-zA-20-9_ -]
{1,512}$
~a-zA-Z0-9_-]
{1,512}%
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Library Reagent Report (Vykaz reagencie knihovny)

Systém vytvofi vykaz reagencie knihovny pfi chybé nebo zneplatnéni davky, pfi Uspésném dokonceni
knihovny a pfi uspésném dokonc&eni kvantifikace.

. Regularni
Sloupec Popis T
p P yp vyraz
batch_ Nazev davky. text ~a-zA-Z0-9_-]
name {1,36}$
process Nazev procesu ve formatu PROCES:dil¢i text ~A-Z1{1,36}:
proces. Mozné hodnoty: [a-z0-9_]
o ISOLATION (lzolace) — Batch_validation, {1,36}$
prespin, postspin, data_transact.
o EXTRACTION (Extrakce) — Setup,
chemistry, data_transact.
o LIBRARY (Knihovna) — Setup, chemistry,
data_transact, complete.
» QUANT (Kvantifikace) — Setup, build_
standards, build_384, analysis, data_
transact.
o POOLING (Vkladani do fondu) — Analysis,
setup, pooling, data_transact, complete.
reagent_ Nazev reagencie. text *a-zA-Z0-9_
name -1{1,36}$
lot Cérovy kéd reagencie. text ~a-zA-Z0-9_
-1{1,36}$
expiration_  Datum konce pouzitelnosti ve formatu text *a-zA-Z0-9:/_
date vyrobce. -1{1,100}$
operator Uzivatelské jméno obsluhy. text *a-zA-Z0-9_
-1{1,36}$
initiated Casovy Udaj zahajeni pridruzeny k reagencii. Casovy udaj
podle normy
ISO 8601
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Library Labware Report (Vykaz laboratorniho vybaveni

knihovny)

Systém vytvofi vykaz laboratorniho vybaveni knihovny pfi chybé nebo zneplatnéni davky, pfi Uspésném
dokonceni knihovny a pfi UspésSném dokonceni kvantifikace.

Sloupec

batch_name

labware_
name

labware_
barcode

initiated

Popis

Nazev davky.

Nazev laboratorniho vybaveni.

Cérovy kod laboratorniho
vybaveni.

Casovy udaj zahajeni pfidruzeny
k laboratornimu vybaveni.
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Typ
text

text
text

Casovy udaj podle
normy ISO 8601

Regularni vyraz
*a-zA-Z0-9_-]
{1,36}$
~a-zA-Z0-9 _-]
{1,36}$
~a-zA-Z0-9 _-]
{1,36}$
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Library Quant Report (Vykaz kvantifikace knihovny)

Systém vytvofii vykaz kvantifikace knihovny pfi UspéSném dokonceni kvantifikace.

Sloupec Popis Typ Regularni vyraz
batch_name Nazev davky. text *a-zA-Z0-9_-]
{1,36}$
quant_id Ciselna identifikace. dlouhé celé ¢islo
pfistroj Nazev kvantifikacniho nastroje (volny  text *Ma-zA-Z0-9_ -]
text). {1,36}$
standard_r_ R na druhou ¢islo s plovouci
squared desetinnou
¢arkou
standard_ Prisedik. cislo s plovouci
intercept desetinnou
¢arkou
standard_ Sklon. Cislo s plovouci
slope desetinnou
¢arkou
median_ccn_ Medianova koncentrace vzorku. ¢islo s plovouci
pg_ul desetinnou
¢arkou
gc_status Stav kontroly kvality kvantifikace. vycet pass | fail
qc_reason Popis divodu pfipadného nelspéchu.  text *a-zA-Z0-9_-]
{1,36}$
initiated Casové razitko zahéajeni pfidruzené ke Casovy Udaj
kvantifikaci. podle normy ISO
8601

Library Process Log (Protokol zpracovani knihovny)

Systém generuje protokol zpracovani knihovny pfi zahajeni a dokonceni kazdého davkového
zpracovani nebo pfi jeho nedspéchu, pfi nedspéchu nebo zneplatnéni davky a pfi dokonceni analyzy
(vytvorené pro kazdy fond).
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. Regularni
Sloupec Popis Typ e
batch_ Néazev davky. text ~a-zA-Z0-9_-]
name {1,36}%
process Nazev davkového zpracovani ve formatu text *A-Z1{1,36}:
ZPRACOVANI:dil&i zpracovani. Mozné hodnoty: [a-z0-9_]
ISOLATION (Izolace) — Batch_validation, prespin, {1,36}$
postspin, data_transact.
EXTRACTION (Extrakce) — Setup, chemistry,
data_transact.
LIBRARY (Knihovna) — Setup, chemistry, data_
transact, complete.
QUANT (Kvantifikace) — Setup, build_standards,
build_384, analysis, data_transact.
POOLING (Vkladani do fondu) — Analysis, setup,
pooling, data_transact, complete.
operator Inicialy obsluhy. text *a-zA-Z0-9_
-1{1,36}$
instrument  Nazev pfistroje. text *a-zA-Z0-9_
-1{1,36}$
started Datum a ¢as zahdjeni zpracovani davky. Casovy
udaj podle
normy ISO
8601
finished Datum a ¢as Uspésného nebo nelspésného Casovy
dokonceni zpracovani davky. udaj podle
normy ISO
8601
status Aktudlni davka vycet completed
| failed
| started
| aborted
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Pool Report (Vykaz fondu)

Systém vytvofi vykaz fondu pfi UspéSném dokonceni knihovny, pfi chybé davky a pfi zneplatnéni davky,
pokud k dané udalosti dojde po zahajeni vklddani do fondu.

Sloupec

batch_name

sample_barcode

pool_barcode

pool_type

pooling_
volume_ul

pooling_
comments

Popis

Nazev davky.

Jedineény ¢arovy kod vzorku.

Cérovy kéd fondu pridruzeny ke vzorku.

Typ fondu pfidruzeny ke vzorku.

Objem ve fondu v mikrolitrech.

Pfipominky uZzivatele ke vkladani do
fondu (volny text).

Typ

text

text

text

vycet
¢islo

s plovouci
desetinnou
¢arkou

text

Regularni vyraz
~a-zA-Z0-9_-]
{1,36}$
*a-zA-Z0-9_-]
{1,36}$
*a-zA-Z0-9_-]
{1,36}$
A|B|C|E

"[a-zA-Z0-9_-]
{1,512}$

Pool Invalidation Report (Vykaz zneplatnéni fondu)

Systém vytvofi vykaz zneplatnéni fondu, kdyz dojde ke zneplatnéni fondu.

Sloupec Popis Typ

batch_ Néazev davky. text

name

pool_ Cérovy kod zneplatnéného fondu. text

barcode

reason DUdvod pro zneplatnéni fondu text
zadany uzivatelem.

operator Inicidly osoby, kterd provedla text
zneplatnéni fondu.

timestamp Datum a ¢as zneplatnéni fondu.

Casovy Udaj podle

normy ISO 8601

Dokument €. 1000000067940 v10
URCENO K DIAGNOSTICE IN VITRO.

Regularni vyraz
~a-zA-Z0-9_-]
{1,36}$
~a-zA-Z0-9_-]
{1,36}$
*a-zA-Z0-9_-]
{1,36}$
*a-zA-Z0-9_-]
{1,36}$
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Sequencing Report (Vykaz sekvenovani)

Po dokonc&eni sekvenovani nebo po vyprseni doby na sekvenovani systém vytvofi vykaz sekvenovani

pro béh sekvenovani.

Sloupec

batch_name

pool_barcode

pfistroj

flowcell

software_
version

run_folder
sequencing_

status

gc_status

qgc_reason

cluster_density

pct_q30

Popis

Nazev davky.

Cérovy kod fondu pridruzeny k béhu
sekvenovani.

Sérioveé Cislo sekvenacniho systému.

Prltokova kyveta pfidruzend k béhu
sekvenovani.

Retézec oznadujici softwarovou
aplikaci a jeji verzi, ktera slouzi ke
generovani dat sekvenovaci systém.

Nazev slozky bé&hu sekvenovani.

Stav béhu sekvenovani.

Stav kontroly kvality daného béhu
sekvenovani.

Davody neuspéchu pfi kontrole kvality,
hodnoty oddélené stfednikem.

Hustota klastrd (median na prdtokovou
kyvetu v dlazdicich).

Procento bazi nad Q30.

Dokument €. 1000000067940 v10
URCENO K DIAGNOSTICE IN VITRO.

Typ

text

text

text

text

text

text

vycet

vycet

text

¢islo

s plovouci
desetinnou
¢arkou
Cislo

s plovouci
desetinnou
¢arkou

Regularni vyraz
~a-zA-Z0-9_-]
{1,36}$
*a-zA-Z0-9_-]
{1,36}$
*a-zA-Z0-9_-]
{1,36}%
*a-zA-Z0-9_-]
{1,36}$

*a-zA-Z0-9_-1+$

dokonéeno

| vyprsel ¢asovy
limit | nedsp&sné

uspésné

| nedsp&sné

| chyba
~a-zA-Z0-9_-]
{1,36}$
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Sloupec

pct_pf

Fazovani

Predfazovani

predicted_
aligned_reads

started

dokoncéeno

Popis

Procento ¢teni prochazejici filtrem.

Fazovani.

Predfazovani.

Pfedpokladana uspofadana &teni.
Casovy Udaj oznadujici zahajeni

sekvenovani.

Casovy Udaj oznadujici dokoné&eni
sekvenovani.

Typ

Cislo

s plovouci
desetinnou
¢arkou
¢islo

s plovouci
desetinnou
¢arkou
cislo

s plovouci
desetinnou
¢arkou
dlouhé celé
¢islo
Casovy
udaj podle
normy

ISO 8601

Casovy
udaj podle
normy ISO
8601

Regularni vyraz

Analysis Failure Report (Vykaz o nezdarené analyze)

Pokud selze maximalni pocet pokusi o analyzu pro béh sekvenovani, systém vygeneruje Vykaz
0 nezdarené analyze.

Sloupec

batch_name

pool_barcode

flowcell

sequencing_run_
folder

Popis

Nazev davky.

Cérovy kéd spojeny s nezdatrenou
analyzou.

Cérovy kod pritokové kyvety spojeny
s nezdafenou analyzou.

Slozka béhu sekvenovani spojeného
s nezdafenou analyzou.

Dokument €. 1000000067940 v10
URCENO K DIAGNOSTICE IN VITRO.

Typ
text

text

text

text

Regularni vyraz
*Ma-zA-Z0-9_-]
{1,36}$
*a-zA-Z0-9_-]
{1,36}$
~a-zA-Z0-9_-]
{1,36}$
~a-zA-Z0-9_]+$
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Sloupec

analysis_run_
status

timestarted

timefinished

Popis

Stav béhu sekvenovani spojeného
s nezdafenou analyzou.

Casové razitko pFidruzené k zahajeni
analyzy.

Casové razitko pridruzené k nezdarené
analyze.

Dokument €. 1000000067940 v10
URCENO K DIAGNOSTICE IN VITRO.

Typ
text

Casovy udaj
podle normy
ISO 8601
Casovy udaj
podle normy
ISO 8601

Regularni vyraz

~a-zA-Z0-9_1+$
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Redeni problémd

Uvod

VeriSeq NIPT Solution v2 nabizi pomoc pfi fedeni problémd, ktera zahrnuje nasledujici funkce:
* VeriSeq NIPT Assay Software a systémova oznameni.

* doporucené akce v pfipadé problémU se systémem,

* pokyny k provedeni preventivni a chybové analyzy pomoci pfedinstalovanych zkuSebnich dat.

Oznameni Assay Software

Tato ¢ast popisuje oznameni VeriSeq NIPT Assay Software.

Oznameni o pribéhu

Oznameni o prdbéhu signalizuji normalni pribéh provadéni rozboru. Tato ozndmeni se zaznamenavaji jako ,,aktivity” a nevyzaduji zasah

uzivatele.
Oznameni Krok
Batch Initiation (Zahajeni davky) Ptiprava

knihovny

Batch Library Complete (Knihovna pro  Pfiprava
davku je dokonéena) knihovny

Podminka vyskytu

Uzivatel vytvofil novou davku.

Knihovna byla pro aktualni
davku dokonéena.

Uroven
vystrahy

Aktivita

Aktivita

E- Doporuceny
mail  postup

Ano —

Ne —
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Oznameni

Pool Complete (Fond je dokonc&en)

Sequencing Started (sekvenovani bylo
zahajeno)

Sequencing QC passed (Kontrola
kvality sekvenovani probéhla Uspésné)

Sequencing Run Associated With Pool
(Béh sekvenovani sdruzeny s fondem)

Analysis Started (Analyza byla
zahdjena)

Analysis Completed NIPT Report
Generated (Analyza byla dokoncena,
byl vytvofen vykaz NIPT)

Krok

Ptiprava
knihovny
Sekvenovani

Sekvenovani

Sekvenovani

Analyza

Nasledné
zpracovani
analyzy

Podminka vyskytu

Fond byl vytvoren z davky.

Systém zjistil novou slozku dat
ze sekvenovani.

Béh sekvenovani byl dokoncen
a kontrola kvality sekvenovani
probéhla uspésné.

Béh sekvenovani byl Uspésné
sdruzen se znamym fondem.

Analyza zadaného béhu
sekvenovani byla zahajena.

Analyza byla dokon&ena a byly
vytvofeny vykazy.

Urovenh
vystrahy
Aktivita

Aktivita

Aktivita

Aktivita

Aktivita

Aktivita

E-
mail
Ne

Ne

Ne

Ne

Ano

Ano

Doporucéeny
postup

QAIl - Z 9ZJ9A UOIIN[OS L dIN baSUaA Niemos 3 exniiid
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Uroven E- Doporuéeny
Oznameni Krok Podminka vyskytu i . P y
vystrahy mail  postup
Batch Invalidation (Zneplatnéni davky) Pfiprava Uzivatel zneplatnil davku. Upozornéni Ano —
knihovny
Pool Invalidation — Repool (Zneplatnéni Pfiprava Uzivatel zneplatnil prvni Upozornéni Ano —
fondu — opétovné vlozeni do fondu) knihovny mozny fond (urcitého typu)
pro davku.
Pool Invalidation — Use second aliquot Pfiprava Uzivatel zneplatnil prvni Upozornéni Ano —
(Zneplatnéni fondu — pouzijte druhou knihovny mozny fond (urcitého typu)
pomeérnou ¢ast) pro davku.
Sequencing Completed Pool Invalidated Sekvenovani  Béh sekvenovani byl Upozornéni Ano —
(Sekvenovani dokonéeno, fond dokoncen, kdyz byl fond
zneplatnén) zneplatnén uzivatelem.
Sequencing QC passed - All samples Kontrola Kontrola kvality béhu Upozornéni Ano —
are invalid (Kontrola kvality sekvenovani  kvality sekvenovani byla
Uspésna - vSechny vzorky jsou sekvenovani  dokoncena, ale vSechny
neplatné) vzorky jsou neplatné.
Analysis Completed Pool Invalidated Nasledné Analyza byla dokoncena, Upozornéni  Ano —
(Analyza dokonc¢ena, fond zneplatnén) zpracovani ale byl fond zneplatnén
analyzy uzivatelem.
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Oznameni opravitelnych chyb

Opravitelné chyby jsou chybové stavy, ze kterych se mize software VeriSeq NIPT Assay Software zotavit, pokud uzivatel provede
doporucenou akci. Pokud problém pretrvava, obratte se na technickou podporu spole¢nosti lllumina.

Oznameni

Krok

Missing Instrument Path  Sekvenovani

(Neni zadana cesta
k nastroji)

Insufficient Disk Space
for Sequencing
(Nedostatek mista na
disku pro sekvenovani)

Sequencing Run Invalid
Folder (Neplatna slozka
béhu sekvenovani)

Sekvenovani

Sekvenovani

Uroven

Podminka vyskytu i
vystrahy

Systém nemdiZe nalézt
externi slozku
sekvenovani nebo se k ni
nemUze pfipojit.

Vystraha

Systém nalezl novou
slozku s daty
sekvenovani, avsak
vyhodnotil, Ze na disku
neni pro tato data dost
mista.

Vystraha

Ve slozce béhu Varovani
sekvenovani jsou

neplatné znaky.

E_
mail

Ano

Ano

Ano

Doporucéeny postup

o Pokud pouzivate ulozisté
NAS, zkontrolujte pfipojeni
k siti. Viz Postupy
k doporucenym akcim na
strané 99

e Mozna porucha hardwaru.
Restartujte server. Pokud
problém neni odstranén,
odeslete e-mail technické
podpofe spolecnosti lllumina.

1. Zkontrolujte volné misto na
disku. Viz Postupy

k doporucenym akcimna

strané 99.

2. Uvolnéte misto na disku nebo
provedte zalohovani dat. Viz
Postupy k doporu¢enym akcim
na strané 99.

Slozka béhu sekvenovani byla
nespravné pfejmenovana.
Pfejmenujte béh na platny
nazev.
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Oznameni

Sequencing Started but
Pool Barcode File
Missing (Sekvenovani
bylo zahajeno, ale chybi
soubor s ¢arovym
kédem fondu)

Cannot Verify
Sequencing Run
Completion (Nelze
ovérit dokonceni béhu
sekvenovani)

Missing Sample
Attributes (Chybéjici
atributy vzorku)

Krok

Sekvenovani

Sekvenovani

Pfedbézna
analyza

Podminka vyskytu

Software nenalezl soubor
obsahuijici ¢arovy kod
fondu do 30 minut od
zahajeni sekvenovani.

Software nemUze predist
soubor stavu dokonéeni
béhu ve slozce
sekvenovani.

Software u nékterych
vzorkl nenalezl uréeni
typu vzorku, moznosti
pohlavniho chromozomu
nebo typu vysetfeni.

Uroveii
vystrahy

Varovani

Varovani

Upozornéni

mail

Ano

Ano

Ano

Doporuceny postup

Mozné selhani pfistroje nebo
NAS. Zkontrolujte konfiguraci
pristroje a sitové pfipojeni.
Systém bude hledat soubor

s ¢arovym kédem fondu, dokud
sekvenovani neskondi.

Mozna porucha hardwaru.
Restartujte server. Pokud
problém neni odstranén,
odeslete e-mail technické
podpofe spolecnosti lllumina.

Pro dany vzorek nebyl
poskytnut jeden atribut nebo
vice atributd vzorku. Zadejte
chybéjici atributy vzorku do
aplikace Workflow Manager,
nebo vzorek zneplatnéte, aby
software mohl pokraCovat ve
zpracovani.
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Generation failed analyza
(Vytvoreni seznamu
vzorkU se nezdafilo)

vytvofit seznam vzorkd.

disku. Viz Postupy

k doporucenym akcim na
strané 99. Pokud je malo
mista, uvolnéte misto na
disku nebo provedte
zalohovani dat. Viz Postupy
k doporu¢enym akcim na
strané 99.

Pokud pouzivate Ulozisté
NAS, zkontrolujte pfipojeni
k siti. Viz Postupy

k doporu¢enym akcim na
strané 99.

MoZna porucha hardwaru.
Restartujte server. Pokud
problém neni odstranén,
odeslete e-mail technické

podpofe spolecnosti lllumina.
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Oznameni

Unable to check disk
space (Nelze
zkontrolovat misto na
disku)

Insufficient Disk Space
for Analysis
(Nedostatek mista na
disku pro analyzu)

Unable to launch
Analysis Pipeline (Nelze
spustit plan analyzy)

Krok

Pfedbézna
analyza

Pfedbézna
analyza

Pfedbézna
analyza

Podminka vyskytu

Softwaru se nepodafilo
zkontrolovat misto na
disku.

Software zjistil, ze na
disku neni dost mista pro
spusténi nového béhu
analyzy.

Softwaru se nepodafilo
spustit béh analyzy pro
danou slozku
sekvenovani.

Uroven
vystrahy

Vystraha

Vystraha

Vystraha

E_
mail

Ano

Ano

Ano

Doporuceny postup

o Pokud pouzivate ulozisté
NAS, zkontrolujte pfipojeni
k siti. Viz Postupy
k doporu¢enym akcim na
strané 99 ID akce 2 na
strané 99.

e Mozna porucha hardwaru.
Restartujte server. Pokud
problém neni odstranén,
odeslete e-mail technické

podpofe spolecnosti lllumina.

Uvolnéte misto na disku nebo
provedte zalohovani dat. Viz
Postupy k doporu¢enym akcim
na strané 99 ID akce 3 na
strané 100.

Mozna porucha hardwaru.
Restartujte server. Pokud
problém neni odstranén,
odeslete e-mail technické
podpore spole¢nosti lllumina.
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Oznameni

Sequencing folder
Read/Write permission
failed (Nepodafilo se
ziskat povoleni pro
éteni/zapis ve slozce
sekvenovani)

Analysis Failed - Retry
(Analyza se nezdafila -
opakujte)

Results Already
Reported (Vysledky jiz
byly hlaseny)

Krok

Pfedbézna
analyza

Analyza

Systém

Podminka vyskytu Urover
ysKy vystrahy

Softwarovy test, ktery Varovani

kontroluje povoleni pro

éteni/zapis ve slozce

béhu sekvenovani, byl

neuspésny.

Analyza se nezdafila. Upozornéni

Akce bude zopakovana.

Software zjistil, ze pro Aktivita

aktualni typ fondu jiz byl
vytvoren vykaz NIPT.

mail

Ano

Ano

Ano

Doporuceny postup

o Pokud pouzivate ulozisté
NAS, zkontrolujte pfipojeni
k siti. Viz Postupy
k doporu¢enym akcim na
strané 99.

» Mozna porucha hardwaru.
Restartujte server. Pokud
problém neni odstranén,
odeslete e-mail technické

podpore spole¢nosti lllumina.

Zadna

Zadna
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Oznameni Krok

Unable to deliver email Systém
notifications (E-mailova
oznameni nelze

dorudit.)

Time Skew Detected Ptiprava
(Byla zjisténa ¢asova knihovny
odchylka)

Uroven E-

Podminka vyskytu
ysKy vystrahy mail

Systém nemdze dorudit Varovani —
e-mailova oznameni.

Software zjistil ¢asovou Varovani Ne
odchylku vice nez

1 minutu mezi ¢asovou

znamkou poskytnutou

aplikaci Workflow

Manager a mistnim

¢asem serveru.

Doporuceny postup

1. Pro lGcely ovéreni zkontrolujte
konfiguraci e-mailu
definovanou v systému. Viz
Konfigurace systémovych e-
mailovych oznamenina

strané 35.

2. Odeslete zkusebni e-mail. Viz
Konfigurace systémovych e-
mailovych ozndmenina

strané 35.

3. Restartujte server. Pokud
problém neni odstranén,
odeslete e-mail technické
podpofe spolecnosti lllumina.

1. Zkontrolujte mistni ¢as

v pocitaci Spravce pracovniho
postupu.

2. Zkontrolujte mistni ¢as Mistni
server uvedeny ve webovém
uzivatelském rozhrani (karta
Stav serveru).
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Oznameni neopravitelnych chyb

Neopravitelné chyby jsou podminky, které dosahly kone¢ného stavu, kde jiz neni mozné provést Zadnou akci, ktera by zajistila

pokracovani rozboru.

Oznameni

Batch Failure (Chyba
davky)

Report Generating
Failure (Chyba pfi
vytvareni vykazu)

Krok

Pfiprava
knihovny

Vykazovani

Podminka vyskytu

Kontrola kvality davky
se nezdafila.

Systému se nezdafilo
vytvofit vykaz.

Uroven
vystrahy

Upozornéni

Vystraha

E-mail

Ano

Ano

Doporucéeny postup

Restartujte oplastovani
knihovny.

o Zkontrolujte volné misto

na disku. Viz Postupy

k doporu¢enym akcim na
strané 99. Pokud je malo
mista, uvolnéte misto na
disku nebo zalohujte
data. Viz Postupy

k doporucenym akcimna
strané 99.

Mozna porucha
hardwaru. Restartujte
server. Pokud problém
neni odstranén, odeslete
e-mail technické
podpofre spolecnosti
lllumina.

AAl - Z 9ZJaA uoinjos 1 dIN basleA niemijos 3 exanuiid



‘'OYLIA NI'FOILSONOVIA X ON3QHN
OLA O76£90000000L "2 uswn3oq

V6

Oznameni Krok

Failed to Parse Run Sekvenovani
Parameters file (Analyza
souboru s parametry

béhu se nezdafila.)

Unrecognized Run Sekvenovani
Parameters (Neznamé

parametry béhu)

Invalid Run Parameters Sekvenovani
(Neplatné parametry

béhu)

No Pool Barcode found Sekvenovani
(Nebyl nalezen ¢arovy

kod fondu.)

Uroven

Podminka vyskytu
ysKy vystrahy

Systému se nepodafilo  Varovani
otevfit nebo

analyzovat soubor
RunParameters.xml.

Software Cte Varovani
parametry béhu, které

nejsou kompatibilni.

Cteni softwaru Varovani
vyzadovalo parametry

béhu, které nejsou

s rozborem

kompatibilni.

Software nemohl Varovani
prifadit pritokovou

kyvetu béhu

sekvenovani ke

znamému ¢arovému

kédu fondu.

E-mail

Ano

Ano

Ano

Ano

Doporucéeny postup

Soubor
RunParameters.xml file je
poskozen. Zkontrolujte
konfiguraci pfistroje

a opakuje sekvenovani
fondu.

Software nedokaze

z konfiguraéniho souboru
pfistroje sestavit
parametry béhu
sekvenovani. Zkontrolujte
konfiguraci pfistroje

a opakuje sekvenovani
fondu.

Kontrola kompatibility
softwaru se nezdafila.
Zkontrolujte konfiguraci
pfistroje a opakuje
sekvenovani fondu.

Pravdépodobné se jednd
0 nespravny carovy kéd
fondu. Opakujte
sekvenovani fondu.
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Oznameni Krok

Sequencing Completed Sekvenovani
but Pool Barcode File

Missing (Sekvenovani

bylo dokoné&eno, ale

chybi soubor s ¢arovym

kédem fondu)

Unable to read Pool Sekvenovani
Barcode File (Nelze

nacist soubor s ¢arovym

kédem fondu)

Pool Barcode File Sekvenovani
Mismatch (Nespravné

sparovani souboru

s ¢arovym kédem fondu)

Sequencing Timed Out Sekvenovani
(Cas na sekvenovani
vyprsel.)

Podminka vyskytu Urovert
ysKy vystrahy

Béh sekvenovani byl Vystraha

dokoncen, ale nebyl

nalezen soubor

obsahujici ¢arovy kod

fondu.

Soubor obsahujici Vystraha

¢arovy kdd fondu je

poskozeny.

Nalezeny soubor Vystraha

s ¢arovym kédem
fondu odkazuje na jiny
ID prltokové kyvety
nez je ten, jenz byl
pfidruzen k béhu
sekvenovani.

Béh sekvenovani nebyl Varovani
v dané Ih(té dokonden.

E-mail

Ano

Ano

Ano

Ano

Doporucéeny postup

Mozné selhani
sekvenovaci systém.
Pokud potfebujete pomoc,
obratte se na technickou
podporu spolecnosti
lllumina.

Mozné selhani
sekvenovaci systém nebo
sité. Pokud potfebujete
pomoc, obratte se na
technickou podporu
spole¢nosti lllumina.

Mozné selhani
sekvenovaci systém.
Obratte se na technickou
podporu spolecnosti
lllumina a pozadejte

0 pomoc.

Zkontrolujte sekvenovaci
systém a sitové pfipojeni.
Opakujte sekvenovani
fondu.
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Oznameni

Sequencing QC files
generation failed
(Vytvoreni soubord
kontroly kvality
sekvenovani se
nezdafilo.)

Sequencing QC failed
(Kontrola kvality
sekvenovani se
nezdafila.)

Analysis Failed for
Maximum number of
attempts (Analyza se
nezdafila z ddvodu
dosazeni maximalniho
podtu pokusu.)

Krok

Kontrola
kvality
sekvenovani

Kontrola
kvality
sekvenovani

Analyza

Podminka vyskytu

Béh sekvenovanije
dokoncen, ale soubory
InterOp QC jsou
posSkozeny.

Béh sekvenovanije
dokonéen, ale kontrola
kvality sekvenovani se
nezdafila.

VS8echny pokusy
o analyzu selhaly. DalSi
pokus nebude.

Uroven
vystrahy

Vystraha

Upozornéni

Varovani

E-mail

Ano

Ano

Ano

Doporucéeny postup

Zkontrolujte sekvenovaci
systém a sitové pfipojeni.
Opakujte sekvenovani
fondu.

Opakujte sekvenovani
fondu.

Opakujte sekvenovani
druhého fondu.
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Oznameni Krok
Analysis Post- Nasledné
Processing Failed zpracovani
(Nasledné zpracovani analyzy

analyzy se nezdafilo)

Analysis Upload Failed Nésledné
(Odeslani analyzy se zpracovani
nezdafilo.) analyzy

Podminka vyskytu

Softwaru se nepodafilo
nasledné zpracovat
vysledky analyzy.

Softwaru se nepodafilo
odeslat vysledky
analyzy do databaze.

Uroven

vystrahy

Vystraha

Vystraha

E-mail

Ano

Ano

Doporucéeny postup

o Pokud pouzivate

Ulozisté NAS,
zkontrolujte pfipojeni

k siti. Viz Postupy

k doporucenym akcimna
strané 99.

Mozna porucha
hardwaru. Restartujte
server. Pokud problém
neni odstranén, odeslete
e-mail technické
podpore spole€nosti
lllumina.

Pokud pouzivéate
Ulozisté NAS,
zkontrolujte pfipojeni

k siti. Viz Postupy

k doporucenym akcimna
strané 99.

Mozna porucha
hardwaru. Restartujte
server. Pokud problém
neni odstranén, odeslete
e-mail technické
podpore spole¢nosti
lllumina.
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Oznameni

Plate Level
Contamination Detected
(Zjisténa kontaminace na
urovni desky)

Krok

Nasledné
zpracovani
analyzy

, . Uroven )
Podminka vyskytu N E-mail
vystrahy
U v8ech vzorkd, které Vystraha Ano

prosly kontrolou kvality
ve fondu, byl zjistén
chromozom'Y.

Doporucéeny postup

Restartujte oplastovani
knihovny.
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Postupy k doporu¢enym akcim

ID
akce

1

2

Doporucéeny postup

Zkontrolujte
pfipojeni k siti

Zkontrolujte volné
misto na disku

Postup

Zkontrolujte, zda je vzdalené Ulozisté NAS ve stejné siti jako mistni pocitac.
1. Na pfikazovém Fadku systému Windows (pfikaz cmd) zadejte nasleduijici pfikaz: ping
<Server IP>
Pokud pouzivate Ulozisté NAS, zkontrolujte také pfipojeni k Ulozisti NAS.
2. Zkontrolujte, zda nedochazi ke ztraceni paketd.
Pokud dochazi ke ztraceni paket(, kontaktujte spravce IT.
3. Pfipojeni otestujte nasledujicim zplsobem:
a. Pfihlaseni do webového uzivatelského rozhrani Mistni server.
b. V ovladacim panelu vyberte moznost Folder (Slozka).
c. Vyberte moznost Test (Zkouska) a zkontrolujte Uspésnost provedené zkousky.
V ptipadé nelspééného testu si preététe &ast Uprava sdilené sitové jednotky na
strané 31 a zkontrolujte spravnost konfigurace vSech nastaveni.

Zkontrolujte, zda je slozka Vstup na Mistni server namapovana k pocitaci se systémem
Windows. Dals$i informace viz Pripojeni serverovych jednotek na strané 43.

Kliknéte pravym tlacitkem na jednotku, ktera je namapovana ke slozce Vstup. Vyberte
moznost Properties (Vlastnosti) a zkontrolujte informace o volném misté.
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akce

Doporucéeny postup

Uvolnéte misto na
disku nebo provedte
zalohovani dat

Postup

Spolec¢nost lllumina doporucuje pravidelné zalohovani dat nebo ukladani dat sekvenovani na
server. DalSi informace viz Sprdva sdilené sitové jednotky na strané 31.
1. Pro data uloZena mistné na Mistni server:
Zkontrolujte, zda je slozka Vstup na Mistni server namapovana k pocitaci se systémem
Windows. DalSi informace viz Pripojeni serverovych jednotek na strané 43.
a. Dvakrat kliknéte na slozku Vstup a zadejte povéreni pro pfistup do slozky.
b. Data béhl sekvenovanijsou uvedena s nazvy slozek odpovidajicimi nazvim béhl
sekvenovani.
c. Odstrante nebo zalohujte zpracované slozky dat sekvenovani.
2. Postup pro data ulozena ve vzdaleném ulozisti NAS:
Zkontrolujte, zda je vzdalené UloziSté NAS ve stejné siti jako mistni poditac.
Opatiete si pFistup ke slozce ve vzdalené jednotce. K ziskani pfistupu budete potfebovat
povéreni od spravce IT.
a. Data béhl sekvenovani jsou uvedena s nazvy slozek odpovidajicimi ndzvim
sekvenénich béhd.
b. Odstrarite nebo zalohujte zpracované slozky dat sekvenovani.
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Problémy se systémem

Problém

Software se
nespusti.

Je
pozadovano
obnoveni
databaze.
Byla zjisténa
zména
parametr(
systému.

Aktivuje se
alarm rfadi¢e
RAID.

Doporuceny postup

Pokud se pfi spousténi VeriSeq NIPT Assay Software zjisti chyby, zobrazi se
misto obrazovky PrihlaSeni pfehled vSech chyb. Kontaktujte technickou
podporu spole¢nosti lllumina a nahlaste zobrazené chyby.

Pokud je pozadovano obnoveni databdze ze zalohy, obratte se na terénniho
servisniho technika spole¢nosti lllumina.

Po zjisténi zmény parametrd systému prestane VeriSeq NIPT Assay Software
zpracovavat komunikaci od ostatnich sou¢asti systému. Spravce mdze systém
resetovat zpét do normalniho provozu poté, co systém presel do stavu
zjistovani zmény parametrd.

Spravce mize pouzit tladitko Alarm serveru na karté Stav serveru v ovladacim
panelu Dashboard VeriSeq NIPT Assay Software, ¢imz vypne zvuk alarmu
fadi¢e RAID. Pokud toto tlacitko stisknete, poZadejte o dal§i pomoc technickou
podporu spole¢nosti lllumina.

Zkousky zpracovani dat

Predinstalované sady dat na Mistni server umozZiuji provozni zkouseni serveru a analytického nastroje.

Testovani serveru

Tato zkous$ka simuluje béh sekvenovani a sou¢asné simuluje vytvoreni vysledk( analyzy, aniz by do$lo
ke skuteCnému spusténi Analysis Pipeline. Spusténim této zkousky ovéfite spravnou funkci Mistni
server a také vytvareni vykaz{ a e-mailovych ozndmeni. Doba trvani: Pfiblizné 3-4 minuty.

Postup

1. Otevrete pfipojeny vstupni adresar a potom otevfete slozku TestingData.

2. Vytvorte kopii jedné z nasledujicich slozek, které naleznete ve slozce TestingData:
* Prodata NextSeq: 170725_NB551052_0252_AH5KGJBGX9_Copy_Analysis_Workflow.
* Prodata NextSegDx: 180911_NDX550152_0014_AXXXXXXXDX_Copy_Analysis_Workflow.

3. PFejmenujte kopii slozky pfidanim pfipony _XXX. Pfipona _XXX oznacuje poradi sekvenovani
zkuSebniho béhu. Pokud se ve sloZce uz nachazi naptiklad slozka s pfiponou _002, pfejmenujte
novou kopii na _003.
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4. PrFesunte pfejmenovanou slozku do vstupni slozky.

Pockejte 3-5 minut na dokonc&eni béhu. Zkontrolujte, zda byla pfijata nasledujici e-mailova
oznameni:

a. Analyza bé&hu sekvenovani byla zahdjena.
b. Kbéhu sekvenovani byl vytvoren vykaz NIPT.
6. PFidruzte vykazy k ndzvu sekvenovani, ktery je ke sloZce pfifazen.

7. Ve vystupni slozce otevrete slozku TestData_NS_CopyWorkflow nebo TestData_NDx_
CopyWorkflow a zkontrolujte jeden z nasledujicich vykazd:

* ProNextSeq: TestData_NS_CopyWorkflow_C_TestData_NS_CopyWorkflow_PoolC_
H5KGJBGX9_nipt_report_YYYYMMDD_HHMMSS.tab.

* ProNextSegDx: TestData_NDx_CopyWorkflow_C_TestData_NDx_CopyWorkflow_PoolC_
XXXXXXXDX _nipt_report_YYYYMMDD_HHMMSS.tab.
Ocekavana velikost souboru je pfiblizné 7,1 Kb.

8. Presunte zkuSebni béh sekvenovani zpét do slozky TestingData. Tento postup usnadnuje fizeni
poctu provedenych zkousek sekvenovani.

POZNAMKA Star$i kopie soubor( zkousky mlzete odstranit, abyste ziskali misto.

Data z testu uplného béhu analyzy

Tato zkouska provadi Uplny béh analyzy. Tuto zkousku spustte, pokud se serveru nepodafi
zpracovat/analyzovat data nebo pokud vyprsi ¢asovy limit. Doba trvani: Pfiblizné 4-5 hodin.

Postup

1. Otevrete pfipojeny vstupni adresar a oteviete slozku TestingData.

2. Nasledujici slozku pfejmenujte doplnénim pfipony _000: 180911_NDX550152_0014_AXXXXXXXDX_
FullRun.
Tato pfipona zplsobi vytvoreni jedine¢ného nazvu pro kazdy béh sekvenovani. Pokud jiz ma dany
béh v nazvu néjakou pfiponu, pfejmenujte slozku tim, Ze zvysite ¢iselnou hodnotu pfipony o 1.

Pfesunte pfejmenovanou slozku do vstupni slozky.

Pockejte 4-5 hodin na dokonc&eni analyzy. Zkontrolujte, zda byla pfijata nasledujici e-mailova
oznameni:

a. Analyza béhu sekvenovani byla zahajena.
b. K béhu sekvenovani byl vytvoren vykaz NIPT.

5. Pridruzte vykazy k nazvu sekvenovani, ktery je ke sloZce pfifazen.
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6. Ve vystupnisloZce oteviete slozku TestData_NDx_FullRun a zkontrolujte nasledujici vykaz:

TestData_NDx_FullRun_C_TestData_NDx_FullRun_PoolC_XXXXXXXDX_nipt_report_YYYYMMDD_
HHMMSS .tab.

Oc¢ekavana velikost souboru je pfiblizné 7,1 Kb.

7. Presurite zkuSebni béh sekvenovani zpét do slozky TestingData (ZkuSebni data).
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Zdroje a literatura

Z webu spolecnosti lllumina si mizete stahnout nasledujici dokumentaci.

Zdroj Popis

PriloZzena dokumentace k produktu  Popisuje produkt a jeho uréené pouziti a nabizi pokyny
VeriSeq NIPT Solution v2 k pouzivani spolu s postupy pro fe$eni problém.
(dokument ¢. 1000000078751)

Navod k obsluze linky Microlab® Poskytuje informace o provozu a udrzbé spolu s technickymi
STAR, Hamilton, ID dok. 624668 specifikacemi automatického pfistroje na zpracovani kapaliny
Microlab STAR spole¢nosti Hamilton.

Na strankach podpory systému VeriSeq NIPT Solution v2 na webu spolecnosti lllumina naleznete
dokumentaci, odkazy na stazeni softwaru, online $koleni a odpovédi na nej¢astéjsi dotazy.

Zkratky

Zkratka Definice

BCL Soubor volani baze

CE-IVD Jednotné evropské znaceni pro diagnosticky produkt in vitro
cfDNA Volna mimobunééna DNA

DNA Deoxyribonukleova kyselina

DNS Systém doménovych nazvd

FASTQ Textovy format souboru pro ukladani vystupu sekvenacnich nastrojl
FF Fetalni frakce

FIFO V poradi, ve kterém dorazi

iFACT Individualizovana zkouska iFACT

IP Internetovy protokol

LIMS Laboratorni systém spravy informaci

LLR Vérohodnostni poméry

MAC Kontrola pfistupu k médiu

NAS Sitové ulozisté

NES Nevylou€ené stranky
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Zkratka
NGS
NIPT
NTC
NTP

PF

QC

Regularni vyraz

SCA
SDS
SHA1
SSL

Definice

Sekvenovani nové generace

Neinvazivni prenatalni zkouska

Kontrola bez templatu

Protokol pro synchronizaci vnitfnich hodin poé&itact
Prochazejici filtrem

Kontrola kvality

Reguldrni vyraz. Sekvence znakd, kterou mohou pouZzit algoritmy pro
vyhledavani odpovidajicich fetézcl k validaci dat.

Aneuploidie pohlavniho chromozomu
Bezpednostnilisty
Bezpecény hasovaci algoritmus 1

Zabezpeceny komunikacni protokol

Technicka pomoc

Pokud potfebujete technickou pomoc, obratte se na technickou podporu spole¢nosti lllumina.

Web:
E-mail:

www.illumina.com
techsupport@illumina.com

Bezpecénostni listy (SDS) — k dispozici na webu spole¢nosti lllumina na adrese
support.illumina.com/sds.html.

Dokumentace k produktu - k dispozici ke stazeni z webu support.illumina.com.

Dokument €. 1000000067940 v10
URCENO K DIAGNOSTICE IN VITRO.

105


http://www.illumina.com/
mailto:techsupport@illumina.com
http://support.illumina.com/sds.html
https://support.illumina.com/

ul

lllumina, Inc.

5200 lllumina Way

San Diego, Kalifornie 92122, USA

+1800 809 ILMN (4566)

+1858 202 4566 (mimo Severni Ameriku)
techsupport@illumina.com
www.illumina.com

URCENO K DIAGNOSTICE IN VITRO.

C€

2797

IVD

lllumina Netherands B.V.
m m Steenoven 19
5626 DK Eindhoven

The Hetherlands

© 2026 lllumina, Inc. VSechna prava vyhrazena.

Dokument €. 1000000067940 v10

Australsky zadavatel
lllumina Australia Pty Ltd
Nursing Association Building
Level 3, 535 Elizabeth Street
Melbourne, VIC 3000
Austrélie

illumina



	Historie revizí
	VeriSeq NIPT Solution v2
	Úvod
	Architektura systému

	VeriSeq NIPT Workflow Manager
	Úvod
	VeriSeq NIPT Method
	VeriSeq NIPT Batch Manager
	Zadání seznamu vzorků
	Zneplatnění vzorku, dávky a fondu
	Nahrání seznamu vzorků
	Zrušení vzorku

	VeriSeq NIPT Services
	Spuštění softwaru VeriSeq NIPT Services


	Sekvenovací systém nové generace
	Úvod
	Fond sekvenování
	Integrace datového úložiště
	Výkonnostní možnosti analýzy
	Omezení síťového provozu
	VeriSeq NIPT Local Run Manager

	VeriSeq NIPT Assay Software v2
	Úvod
	Komponenty VeriSeq NIPT Assay Software
	Úkoly VeriSeq NIPT Assay Software
	Sequencing Handler
	Analytic Pipeline Handler

	Webové uživatelské rozhraní
	Licenční smlouva s koncovým uživatelem
	Konfigurace webového uživatelského rozhraní
	Přihlášení do webového uživatelského rozhraní
	Ovládací panel
	Správa uživatelů
	Správa sdílené síťové jednotky
	Konfigurace nastavení sítě a certifikátu
	Konfigurace systémových e-mailových oznámení
	Konfigurace šifrování zálohy
	Konfigurace síťových hesel
	Odhlášení

	Analýza a vykazování
	Demultiplexing a vytvoření FASTQ
	Kontrola kvality sekvenování
	Odhady fetální frakce
	Statistika použitá v závěrečném vyhodnocování
	Kontrola kvality analýzy
	Kontrola kvality vzorků NTC
	Kontaminace na úrovni desky

	VeriSeq Onsite Server v2
	Místní disk
	Místní databáze
	Archivace dat
	Připojení serverových jednotek
	Aktualizace serveru
	Restartujte server
	Cyklus napájení
	Vypnutí serveru
	Obnovení po nečekaném vypnutí
	Faktory okolního prostředí


	Metriky kontroly kvality
	Metriky a meze kontroly kvality kvantitativního vyjádření
	Metriky a meze kontroly kvality sekvenování

	Systémové výkazy
	Úvod
	Výstupní soubory
	Struktura souboru výkazů

	Přehled systémových výkazů
	Události vytváření výkazů
	Výkazy výsledků a oznámení
	NIPT Report (Výkaz NIPT)
	Supplementary Report (Doplňkový výkaz)
	Sample Invalidation Report (Výkaz zneplatnění vzorku)
	Sample Cancelation Report (Výkaz zrušení vzorku)
	Pool Retest Request Report (Výkaz žádosti o opakovaný test fondu)

	Výkazy procesu
	Batch Initiation Report (Výkaz zavedení dávky)
	Batch Invalidation Report (Výkaz zneplatnění dávky)
	Library Sample Report (Výkaz vzorku knihovny)
	Library Reagent Report (Výkaz reagencie knihovny)
	Library Labware Report (Výkaz laboratorního vybavení knihovny)
	Library Quant Report (Výkaz kvantifikace knihovny)
	Library Process Log (Protokol zpracování knihovny)
	Pool Report (Výkaz fondu)
	Pool Invalidation Report (Výkaz zneplatnění fondu)
	Sequencing Report (Výkaz sekvenování)
	Analysis Failure Report (Výkaz o nezdařené analýze)


	Řešení problémů
	Úvod
	Oznámení Assay Software
	Oznámení o průběhu
	Oznámení o zneplatnění
	Oznámení opravitelných chyb
	Oznámení neopravitelných chyb
	Postupy k doporučeným akcím

	Problémy se systémem
	Zkoušky zpracování dat
	Testování serveru
	Data z testu úplného běhu analýzy


	Zdroje a literatura
	Zkratky
	Technická pomoc


