illumina

VeriSeq NIPT Solution v2

Szoftverdtmutato

AZ ILLUMINA TULAJDONA
Dokumentumszam: 1000000067940 v10
2026. augusztus

IN VITRO DIAGNOSZTIKAI HASZNALATRA.



VeriSeq NIPT Solution v2 szoftverdtmutaté - IVD

E termék hasznalatara az lllumina, Inc. tulajdonat képezd szabadalmak vonatkoznak. A termékért torténd fizetésért a
vasarlo korlatozott, nem atruhazhatd jogot kap a termék hasznalatara a rendeltetésének megfeleléen, e dokumentacid
és a hozza tartozé szerz6dési feltételek szerint. Ezen szabadalmak listdja a www.illumina.com/patents oldalon taldlhatd.
A lista nem teljes korU. A szabadalmak sem kifejezett, sem hallgatélagos, sem kizarélagos médon egyéb jogosultsaggal
nem ruhazzak Ont fel.

A jelen dokumentum és annak tartalma az lllumina, Inc. és annak lednyvallalatai (,lllumina”) tulajdonat képezi, és
kizardlag a jelen dokumentumban ismertetett termék(ek) szerzédésszerl mikddtetéséhez hasznalhatd. Egyéb célokra
nem haszndlhatd. A dokumentum és annak tartalma az lllumina el6zetes irdsos engedélye nélkil ettdl eltéré célokra nem
hasznalhaté és forgalmazhaté, tovabba semmilyen formaban nem kommunikalhatd, hozhatd nyilvanossagra vagy
reprodukalhatd. Az lllumina a jelen dokumentummal nem biztosit licencet a termék vasarldjanak a harmadik felek
szabadalmi, védjegyjogi, szerzéi jogi, szokasjogi vagy egyéb oltalom alatt all6 jogosultsagaihoz.

A jelen dokumentumban szereplé utasitdsokat a kvalifikalt és megfeleléen képzett személyzetnek szigoruan be kell
tartania az itt ismertetett termék(ek) megfelel6 és biztonsédgos hasznalata érdekében. A termék(ek) hasznalata el6tt a
felhasznadld koteles atolvasni és értelmezni a jelen dokumentumban leirtakat.

AZITT SZEREPLO INFORMACIOK ELOLVASASANAK VAGY AZ UTASITASOK BETARTASANAK ELMULASZTASA ESETEN
A TERMEK(EK) MEGSERULHET(NEK), ILLETVE SZEMELYI SERULES KOVETKEZHET BE, IDEERTVE A FELHASZNALOKAT
ES MASOKAT IS, ILLETVE EGYEB ANYAGI KAROK KOVETKEZHETNEK BE. EZENFELUL ILYEN ESETEKBEN A TERMEK
(EK)RE VONATKOZO GARANCIA ERVENYET VESZTI.

AZ ILLUMINA SEMMIFELE FELELOSSEGET NEM VALLAL AZ ITT BEMUTATOTT TERMEK(EK) HELYTELEN
HASZNALATABOL FAKADO KAROKERT (AZ ALKATRESZEKET ES A SZOFTVERT IS IDEERTVE).

© 2026 lllumina, Inc. Minden jog fenntartva.

Minden védjegy az lllumina, Inc., illetve az adott jogtulajdonosok tulajdonat képezi. A védjegyekkel kapcsolatos
informéacidkat ldsd a www.illumina.com/company/legal.html weboldalon.

Dokumentumszam: 1000000067940 v10
IN VITRO DIAGNOSZTIKAI HASZNALATRA.


http://www.illumina.com/patents
http://www.illumina.com/company/legal.html

VeriSeq NIPT Solution v2 szoftverdtmutaté - IVD

Modositasi el6zmények

Dokumentum Datum Modositasok leirasa
Dokumentumszam: Augusztus Frissitésre kerliltek a kovetkezék:
1000000067940 v10 2026 « A webes felhasznaldi fellilet bemutatasa.

« Arendszerallapot és riasztdsok
megtekintése az infépulton.

Helyi lemez mappanévlistaja.
Kiszolgaldmeghajtok hozzarendelése a
helyszini kiszolgaléhoz.

A kovetkezék kerliltek hozzaadasra:

» AKkiszolgald frissitése.
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Dokumentum Datum Moédositasok leirasa
1000000067940 sz. Majus Frissitésre kerliltek a kovetkez6k:
dokumentum v09 2025 » A magyarazd szdveg az Architecture

Overview (Architektura attekintése) abran

o Sarzskezelés mintaobjektumanak leirasa.

« Utasitasok a plazma izoldldsa soran
feltdltdtt mintakhoz.

o Figyelmeztet6 utasitasok kerliltek
hozzaadasra a vonalkdd és a poolozas
Ujrafelhasznalasanak belefoglaldsa
érdekében.

A kovetkezék kerliltek hozzaadasra:

o Annak tisztdzasa, hogy a Workflow Manager
nem ellendrzi a mintarendelést.

o A Local Run Manager utasitdsaiban a Run
Name (Futtatds neve) mezdére vonatkozdé
kovetelmények.

» A QC metrikus értelmezési utmutatdhoz lasd
a Sequencing Analysis Viewer szoftver
hasznalati Utmutatojat.

o A pool meghibasodasa utani
Ujrateszteléshez sziikséges beadllitdsokra
vonatkozd utasitasok.

o Az Ujlemezszintli szennyez6dési hiba
magyarazata és hibaelharitasa.

» Utasitasok a rendszer aram ala
helyezéséhez.

o A koOrnyezetvédelmi szempontok tisztazasa.

o A NES felsé és alsé hatarértékeire
vonatkozé kiegészité jelentés
mérészamaiban szerepld informacidk az
iFACT sikertelenség tekintetében.

A szekvenald 6sszes példanyanak lecserélése

kovetkezd generacids szekvenalasi rendszerre

vagy szekvenaldsi rendszerre.
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Dokumentum Datum
Dokumentumszam: junius
1000000067940 v08 2023
Dokumentumszam: februar
1000000067940 v07 2023
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Modositasok leirdasa

A hibrid sarzsok mintalapjai leirasanak
eltavolitdsa a szoftver funkcidival vald
0sszehangolas érdekében.

A kiszolgalé konfiguracids beallitasainak
maédositasa a biztonsag névelése érdekében.
Az ML-STAR automatizalasijelsz6
megvaltoztatasahoz a lllumina helyszini
szervizszemélyzetének helyszini latogatasa
szikséges.

A bemend mintalapok vonalkéd-informacidinak
hozzaadasara és a hibrid tételek mintalapjainak
feltoltésére vonatkozo irdnymutatasok
pontositasa.

A felhaszndlénév Iétrehozdsdra vonatkozd
iranyelvek frissitése.

A haldzati jelszéd mezéjére vald hivatkozas
eltavolitasa a kiszolgalé konfiguraciés
utasitasaibdl.

A részleges delécids vagy duplikacios anomalia
példajanak frissitése.

Rendezési szabaly hozzdadasa az anomaly_
description mezéhoz. Az egy kromoszéman
elhelyezkedd rendellenességek esetén a teljes
kromoszdémat érinté aneuploiditasok el6bbre
keriilnek, mint a részleges torlések és
duplikaciok.

Tipus és Regex oszlop hozzdaddsa az
Eredmény- és értesitésijelentések és a
Folyamatjelentések szakaszban.

A megfogalmazas frissitése az egész
dokumentumban az egyértelm(iség javitasa
érdekében.
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Dokumentum Datum Modositasok leirdasa

Dokumentumszam: 2021. Az eurdpai unids meghatalmazott képvisel6é
1000000067940 v06 augusztus cimének frissitése.

1000000067940 sz. Szeptember o Az Uj biztonsagi masolat titkositasa és
dokumentum v05 2020 haldzati jelszé funkcidk utasitasainak
hozzaadasa.

o Az Egy tanusitvany letoltése és telepitése
szakasz frissitése részletesebb
utasitasokkal.

o A haldzatijelszd megadasabdl allé uj 1épés
hozzdaddsa és emlékezteté hozzdadasa a
tanusitvany létrehozasara Workflow
Manager Szerverkonfiguracio részéhez.

o A Szervermeghajtok kiosztasa fejezet
frissitése: a csak rendszergazdai
jogosultsag jelzése és az SMB verzidjaval
vald kompatibilitas frissitése.

o Az Onsite Serverre vonatkoz6 Adatok
archivalasa részben a biztonsagi masolat
titkositasara vald hivatkozas hozzaadasa.

o Az Assay Software webes felhasznaloi
fellilete bevezet6jéhez megjegyzés
hozzaadasa, hogy a szoftver nem érheté el
mobileszk&zdkrél.

o Tisztazd megjegyzések hozzaflizése a
kimeneti NIPT-jelentés kis-/nagybetls
irasarol.

o Az értékopciok megjelenitésének frissitése
az ember altali olvasashoz az Eredmény- és
értesitésijelentések fejezetben.

o A Workflow Manager elnevezési
szabalyanak frissitése a VeriSeq
NIPT Workflow Manager teljes szoftvernév
kovetkezetes megjelenitéséhez.
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Dokumentum Datum Moédositasok leirasa
1000000067940 sz. februar o Az Adatbevitel a mintalapon és a Mintalap
dokumentum v04 2020 feltoltése témak frissitése: a mintalap-

feltoltési funkcio korldtozdsanak tisztazasa.
o Az ausztraliai szponzor és az lllumina
Netherlands cimének frissitése.

1000000067940 sz. | 2019. oktdber | « Kornyezetifeltételek szakasz hozzaadva a
dokumentum v03 VeriSeq Onsite Server v2 rendszerhez.
« Az NIPT-jelentésben mutatott el6adassal
vald egyez8dség céljabdl frissitve lett a B
fliggelék Eredmény- és értesitési jelentések
szakaszanak nemi kromoszomalis
rendellenességek eredményeire vonatkozé

eléadasa.
1000000067940 sz. aprilis Az NIPT és a kiegészitd jelentések tovabbi
dokumentum v02 2019 adatokkal torténé bévitése, hogy jobban

illeszkedjenek az oktatasi anyagokhoz.

1000000067940 sz. 2019. februar | A VeriSeq NIPT Solution v2 Software

dokumentum vO1 utmutatodjanak kiadasa nyilvanos hasznalatra.
1000000067940 sz. november Elsé6 kiadas kizardlag bels6 haszndlatra
dokumentum v00 2018
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VeriSeq NIPT Solution v2

Bevezetés

A VeriSeq NIPT Solution v2 egy in vitro diagnosztikai vizsgalat, amelynek célja a magzat
aneuploiditasainak szekvenalasalapu- szlréssel valo felismerése. A vizsgalat a legalabb a

10. gesztacios hétben 1évé anyatdl szarmazo periféridsteljesvér-mintan torténik. A vizsgalat kétféle
sz(rési tipust kinal: az alapszintl sz(lrést és a teljes genomon végzett szlrést. Az alapszintl sz(rés
csak a 21-es, 18-as, 13-as, X és Y kromoszdma aneuploiditasi dllapotardl ad informaciot. A teljes
genomon végzett szlrés az 8sszes autoszoma részleges delécioit és duplikacidit, valamint az 6sszes
kromoszdéma aneuploiditasi dllapotat megadja. Mindkét sz(rési tipusnal lehet6ség van a
nemikromoszdma-aneuploiditas (SCA) meghatarozasara. A termék egyik sz(irési tipus esetében sem
hasznalhato a diagndzis felallitdsanak vagy az egyéb, terhességgel kapcsolatos dontések
meghozatalanak egyediili alapjaként.

A VeriSeq NIPT Solution v2 rendszer architekturaja a kovetkezé komponensekbél épll fel:

* VeriSeq NIPT Microlab STAR (ML STAR) - Automatizalt folyadékkezel6 eszkdz, amely a VeriSeq
NIPT Workflow Manager és VeriSeq NIPT Sample Prep Kit minta-elékészitési készlet-ek
segitségével késziti el6 és kdveti nyomon a konyvtari mintakat. Az ML STAR az VeriSeq NIPT Assay
Software v2 analizisre szant mintak el6készitéséhez a -et hasznalja a VeriSeq NIPT Solution v2 -
terméktdjékoztato (dokumentumszam: 1000000078751) tdjékoztatdban taldlhaté Hasznalati
utasitdsnak megfeleléen.

* Next-Generation Sequencing (NGS) Instrument (Uj generaciés (NGS) szekvenaldkésziilék) — A
teljes genomon szekvenalast végzé késziilék, amely klasztergeneralast és szekvenalast biztosit. A
vezérldszoftver gondoskodik a szekvenaldsi futtatas beallitasardl és a szekvenalasi leolvasasok
generalasardl a kvantifikalt konyvtarkeverék 6sszes mintajan.

* VeriSeq Onsite Server v2 — Egy szerver, amely a VeriSeq NIPT Assay Software v2 futtatdsara,
valamint a paros végl szekvenalasi adatok elemzéséhez sziikséges adatok tarolasara szolgal. Az
VeriSeq NIPT Assay Software folyamatosan monitorozza és elemzi a szekvenalasi adatokat, és
gondoskodik a mintaeredmények, a folyamatjelentések és az értesitések eléallitasarol.

Dokumentumszam: 1000000067940 v10
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1. &bra VeriSeq NIPT Solution v2 Osszetevék

N Vs >

VeriSeq NIPT Microlab STAR VeriSeq NIPT Onsite Server
VeriSeq NIPT Workflow Manager ‘ VeriSeq NIPT Assay Software
VeriSeq NIPT moédszer Szekvenalaskezeld Elemzéskezeld

Plazma elvalasztasa Koényvtar-kvantifikacio Szekvenalasfuttatasi

kompatibilitas Elemzési vardlista

cfDNS kivonasa Poolozas Szekvenalas

elkészilésének figyelése MIPFelimEes

Konyvtar elékészitése

Elemzési
mindség-ellendrzés

Szekvenalas
mindség-ellendrzése

VeriSeq NIPT VeriSeq NIPT
Batch Manager Services
) VeriSeq NIPT Server Jelentés, riasztas és
N webes kezel6fellilet e-mail-értesités létrehozasa
Uj generaciés szekvenalogép
A szekvenalégép vezérlészoftvere »

e Helyi lemez Adatbazis
Szekvenalasi pool

A rendszer felépitése

A VeriSeq NIPT Solution v2 a laboratérium helyi halézatan (LAN) keresztll ugyanazt az alhdlézatot
hasznalva kapcsolja 0ssze az 6sszes rendszert. A helyi halézat hasznalata rugalmas
berendezéspoziciondlast és bévithet6 teljesitményt biztosit, mivel tovabbi készllékek és/vagy ML
STAR munkaallomas csatlakoztathatd hozza. Az aldbbi abra a rendszer felépitésének attekintését
tartalmazza.

Dokumentumszam: 1000000067940 v10
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2. abra VeriSeq NIPT Solution v2 Architecture Overview (Az architektura attekintése)

Laboratorium VeriSeq NIPT
helyi halézata Onsite Server
Minta-el6készitési
Workflow informacidk/adatok
Manager ’
Kivetkezé Szekvenalasi
generacios adatok létrehozésa
szekvenaloberen - *
dezés |— NIPT jelentések .
= megtekintése/hozzaférés VeriSeq NIPT
a NIPT Server webes Assay Software

kezeléfelliletéhez

Szekvenalasiadat-tarold

(Ajénlott)
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VeriSeqg NIPT Workflow Manager

Bevezetés

Az VeriSeq NIPT Workflow Manager m(iszerre telepitett ML STAR egy egyszerlien hasznalhaté és
intuitiv grafikus kezel6felllettel rendelkezik, és aVeriSeq NIPT Solution v2 vizsgalat alapjan a vérmintak
el6készitésének automatizaldsara szolgal. Az VeriSeq NIPT Workflow Manager az adatfeldolgozas,
adattarolas, mintakovetés és a munkafolyamat-logika végrehajtasa érdekében adatkapcsolatot tart
fent a VeriSeq Onsite Server v2 szerverrel.

A VeriSeq NIPT Workflow Manager a kdvetkez6 szoftvermodulokhoz, mas néven eljarasokhoz biztosit
hozzaférést:

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

VeriSeq NIPT Method

A VeriSeq NIPT Method (mddszer) az ML STAR-on taldlhatd mintak automatizalt feldolgozasat iranyitja.
A mddszer a kévetkez6 feldolgozasi [épéseket hajtja végre:

* Plasma Isolation (Plazmaizolacid) — 1 mlizolalt plazmat tovabbit a vérmintavételi cs6bél. A
folyamatszabalyzo logika egy sarzsot készit az VeriSeq NIPT Assay Softwaresegitségével. Az
egyes sarzsok klilénb6z6é mintaadatokat tartalmaznak, ideértve a mintavonalkddot, a mintatipust, a
szlrés tipusat, a lyukpoziciét, valamint a nemjeldl6t.

* Cell-Free DNA (cfDNA) Extraction (Sejtmentes DNS (cfDNS) kivondsa) — cfDNS-t sz(r ki 900 pl
plazmabdl.

* Library Preparation (Konyvtar-el6készités) — A tisztitott cfDNS-b&l szekvenalasra kész
konyvtarakat hoz létre. A kényvtarak a sarzs minden mintajahoz egyedi indexeket tartalmaznak.

* Library Quantification (Konyvtar-kvantifikacid) — Interkalalé fluoreszcens festék alkalmazasaval,
egy 384 lyuku mikrotiter lemez hasznalataval a cfDNS-koncentracié meghatdrozasara szolgal. A
lemez egy jeldlt DNS-standard gorbéjét és a sarzsban taldlhaté 6sszes minta duplikdtumat
tartalmazza. A rendszer a mikrotiterlemez-olvasdban taldlhato nyers fluoreszcens kiolvasasokat
hasznalja, a standard gorbe alapjan pedig kiszamitja a mintakoncentraciokat.

* Pooling and Normalization (Pooling és normalizacid) — A szekvenadlds végrehajtasahoz a
konyvtarakat kilonallé poolokba egyesiti. A rendszer a korabban meghatarozott koncentraciokat
alkalmazza a szekvenalasra kész poolban taldlhaté egyes mintak megfelelé atviteli mennyiségének
a kiszamitasahoz. A pool cs6 ekkor készen all a szekvenalasra.
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VeriSeq NIPT Batch Manager

A VeriSeq NIPT Batch Manager a mintak, a sarzsok és a poolok dllapotanak a kezelésére szolgal a
kezel6fellleten keresztiil. A rendszer tobb folyadékkezelési rendszeren és szekvendld készlléken,
valamint elemzési folyamaton keresztiil képes nyomon kdvetni a mintadkat. A mintafeldolgozasi
eljarasokkal kapcsolatos tovabbi informacidkért 1asd: VeriSeq NIPT Solution v2 - terméktdjékoztato
(dokumentumszam: 1000000078751).

A munkafolyamat mintait harom kiilonb6z6 kategdrian keresztiil kezelheti, ezeket objektumoknak
hivjuk: Az objektumok leirasa a kdvetkez6 tablazatban talalhato.

Objektum Leiras

Minta Egyetlen vérmintavételi cs6bdl szarmazd 1 ml plazmaminta feldolgozasabal
szarmazik. A mintak a vérmintavételi csé vonalkddjahoz (a minta vonalkddja) és a
sarzshoz vannak hozzarendelve.

Sarzs 24, 48 vagy 96 mintas lemez, amely a cfDNA Extraction (cfDNS kivonasa) és a
Library Prep (Konyvtar el6készitése) eljarasokon megy keresztiil.

Pool Normalizalt, higitott, szekvenalasra kész duplaindexes kdnyvtarak. Egy pool
legfeljebb 48 mintat tartalmazhat.

A kdvetkez6 tablazat a feldolgozas soran az objektumokon végrehajthaté miveleteket ismerteti.

Dokumentumszam: 1000000067940 v10
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. . Létrehozott .
Teendé Objektum | i Leiras
jelentés

Ervénytelem’tés Minta Sample A mintat ,feldolgozasra mar nem
Invalidation (Minta hasznalhaté” allapotuként jeldlte meg a
érvénytelenitése) felhasznald. Az érvénytelenitett mintak

esetében arendszer nem hozza létre a
vizsgalati eredményeket.

Példa: A plazma izolaldsa sordn szemmel
lathatéan vorosvértest kerlilt atvitelre.

Sarzs Batch Invalidation A sarzsot ,mar nem hasznalhato”
(Sarzs allapotuként jeldlte meg a felhasznald. Ha
érvénytelenitése) a sarzsot a pool [étrehozasa eldtt
érvénytelenitik, akkor az 6sszes minta
érvénytelen lesz.
Példa: Leejtik vagy mas maédon helytelendl
kezelik a lemezt.

Pool Pool Invalidation A poolt ,mar nem hasznalhaté”
(Pool allapotuként jeldlte meg a felhasznald. A
érvénytelenitése) pool két érvénytelenitése utan a pool
0sszes mintaja érvénytelen lesz.
Példa: A teljes poolmennyiség két
szekvenalas soran is sikertelen eredményt

ad.
A mindség- Minta Sample A VeriSeq NIPT Solution v2 automatikusan
ellenérzés Invalidation (Minta érvénytelenként jeldlte meg a mintat, mivel
eredménye érvénytelenitése) nem felelt meg egy meghatdrozott
sikertelen min&ség-ellendrzési (QC) mérészamnak,
vagy a rendszer folyadékkezelési hibat
észlelt.
Sarzs Batch Invalidation A VeriSeq NIPT Solution v2 automatikusan
(Sarzs érvénytelenként jel6lte meg az egész

érvénytelenitése) sarzsot. Példa: A folyadékkezelés soran
rendszerhiba tortént.

Torlés Minta Sample A laboratérium vezetésége toroltként
Cancellation jelolte meg a mintat. A rendszer nem hoz
(Minta torlése) |étre vizsgalati eredményt.
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. Létrehozott
Objektum

Teendé . .
jelentés

Mintaattributumok Minta
maodositdsa

Sex Reporting
(Nem jelentés)

Minta Sample Type
(Minta tipusa)

Minta Screen Type
(Sz(irés tipusa)

Leiras

A sex reporting (nem jelentés) a

felhasznald altal a kovetkez6k egyikeként

volt megjeldlve: Yes (Igen), No (Nem) vagy

SCA.

* Yes (Igen) — A minta neme jelentésre
kerdl.

e No (Nem) — A minta neme nem kerdl
jelentésre.

o SCA -Csak a szexkromoszéma-
aneuploiditasok keriilnek jelentésre.

A sample (minta) tipusat a felhasznald a
kovetkezdk egyikeként jeldlte meg:
Singleton (Egyke), Twin (lker), Control
(Kontroll) vagy No Template Control (NTC,
nincs sablonkontroll). A minta tipusa
kozvetlenil befolyasolja a vizsgalat
elemzését. A pontos vizsgalati
eredmények érdekében meg kell adni a
minta tipusat.

A felhasznalé a kdvetkez6 Screen Type
(szlréstipusok) kozil valaszthat: Basic
(Alap) (csak a 21-es, 18-as, 13-as, X és Y
kromoszéma) vagy Genomewide (Teljes
genom) (az 6sszes kromoszoma).

Ervénytelenités, minéség-ellenérzési hiba vagy térlési mlvelet esetén a rendszer nem folytatja az
objektum feldolgozasat. A laboratdriumi adatkezel6 rendszerek (LIMS) mintaérvénytelenitési
jelentésekkel jelezhetik a minta Ujrafeldolgozdsat a vérmintavételi cs6bdl.

Adatbevitel a mintalapon

A beviteli mintalap a pacienssel kapcsolatos mintainformacidkat kinal, mint példaul a minta tipusa vagy a

nemikromoszdéma-jelentés allapota. A szekvenalasi poolok létrehozasahoz hianytalan mintaadatok

sziikségesek.

A beviteli mintalapnak egy tabuldtorral elvalasztott szoveges (*.txt) fajinak kell lennie. A fajl
oszlopfejlécei nevének pontosan meg kell egyeznilk az alabbi tdblazatban Iathatd nevekkel.
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Oszlopfejléc  Adattipus

batch_name Karakterlanc/lres Kotelez6

sample_ Karakterlanc Kotelezb
barcode
sample_type Karakterlanc Kotelezd

Dokumentumszam: 1000000067940 v10
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Kovetelmények Leiras

A minta sarzsnevét jelzi.

Ennek meg kell egyeznie az azonositasi
maddszernél (Workflow Manager)
megadott sarzsnévvel, hogy a beviteli
mintalap a megfelel6 sarzshoz legyen
hozzarendelve. A név legfeljebb 26
karakter hosszu lehet. Az oszlopot akar
Uresen is hagyhatja.

Azokat a mintalapokat, amelyek nem
tartalmaznak ,batch_name” oszlopot, a
rendszer nem fogadja el.

Az ML STAR készlilékbe behelyezett
vérmintavételi csoveken 1évé
vonalkodok.

Ha mintavonalkédként egész szam van
megadva, akkor az legfeljebb 15
szamjegy hosszusagu lehet.
Alfanumerikus mintavonalkédok esetén a
hossz 32 karakter lehet. Ez utébbiak
kizarélag szamokat, bet(iket, kot6jeleket
(-) és alahuzasjeleket (L)
tartalmazhatnak. A minta vonalkédjaban
a nagy- és kisbetlik nem szamitanak
kuldnbdzdnek. A csak a nagy- vagy
kisbetlikben kiilénb6z6 vonalkédok nem
szdmitanak egyedinek. A minta
vonalkddjanak egyedinek kell lennie, és
nem kilonbozhet csak a nagy- és
kisbetlkben. Példaul a Sample01és a
sample01 mintanév nem szamit
kilonbozének.

Az elemzésnél hasznalt mintatipust jelzi.
Megengedett értékek: Singleton
(Egyke), Twin (lker), Control (Kontroll)
és NTC (NTC).
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Oszlopfejléc  Adattipus Kovetelmények Leiras
sex_ Karakterlanc Kotelezb A magzat nemi kromoszdémainak
chromosomes jelentését jelzi.

Megengedett értékek: ,yes” (igen, van
jelentés), ,,no” (nem, nincs jelentés) és
.sca” (csak a nemikromoszdéma-
aneuploidok jelentése).

screen_type Karakterlanc Kotelez6 Az elemzésnél hasznalt szlirés tipusat
jelzi. Megengedett értékek: ,Basic”
(Alap) és ,,Genomewide” (Teljes genom).

A beviteli mintalap felt6ltése a plazmaizolacié vagy a pooling soran térténik, a miveletet pedig a Batch
Manager segitségével lehet végrehajtani. A rendszer automatikusan alkalmazza az NTC-k vonalkddjait,
szlréstipusat, mintatipusat és nemjelentését. Kiilonb6zé adatok sziikségesek attdl fliggden, hogy a
mintalap feltoltése a plazmaizoldcié vagy a pooling soran torténik-e. A rendszer a minta feltdltése soran
ellenérzi a mintaadatokat. A Workflow Manager nem ellenérzi a mintarendelést. A plazma izolalasa
soran feltoltott mintdknak tartalmazniuk kell a tétel 6sszes mintajat, kivéve az NTC-t. A pooling soran a
rendszer kéri a plazmaizolacié soran nem feltoltott adatokat, az NTC-k esetében is (nemikromoszéma-
jelentés és szlirés tipusa).

/N FIGYELEM!

A hibak elkeriilése érdekében a plazmaizolacids Iépésben ne adjon meg mintaadatokat vagy
sorokat az NTC-khez.

Ellenérizheti a minta betdltését a LIMS altal generalt tételben |év6 6sszes mintara, vagy az Ujboli
vizsgalatot igénylé egyes mintadkra vonatkozdan. Ha mintakat tolt be ismételt vizsgalat céljabdl, toltse
fel a fennmaradd nyitott pozicidkat a rendelkezésre allé mintakkal.

Valasszon a mintalapok hasznalatanak kdvetkez6 stratégiai kdzdl:
* Elére meghatdrozott sarzsokként (a LIMS altal Iétrehozott sarzsok)

* Ad-hoc sarzskészités (VeriSeq NIPT Workflow Manager altal Iétrehozott sarzsok)

Elére meghatarozott sarzsok

A LIMS segitségével sarzsokat hozhat Iétre a mintafeldolgozas elkezdése el6tt. Az elére meghatdrozott
sarzsokban az 0sszes minta mar az ML STAR ala torténd betdltés el6tt egy sarzshoz van tarsitva. A
plazma elkilénitése soran feltdltott mintalap magdban foglalja a sarzs minden mintajat és az 6sszes
mintainformaciét. A LIMS altal [étrehozott sarzsoknak tartalmazniuk kell értékeket a Batch ID
(Sarzsazonositd) oszlopban. A Batch ID (Sarzsazonositd) oszlop segitségével ellenérizhet, hogy a
Workflow Manager programban a helyes sarzsazonositot adtak-e meg a feldolgozas kezdetén.
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Az el6re meghatarozott sarzzsal végzett megkdzelités lezarja a betdltétt pontos mintakat, mivel a
rendszer megkdveteli, hogy a mintalapon szereplé 6sszes minta a sarzsban legyen. Nem sziikséges
tovabbi adatok megadasa. A laboratérium tovabbi adatok bevitele nélkiil folytathatja a végleges
jelentés létrehozasaval.

Az elére meghatdrozott sarzzsal végzett megkdzelités jellemzéi és kdvetelményei a kovetkezok.
* Teljes kord iranyitast biztosit a sarzs tartalma felett.

* Megakadalyozza a nem kivant mintak betoltését.

* Szlkség van egy rendszerre, amely sarzsokat készit a készletbdl (specialis LIMS).

* Megkovetelheti, hogy a laboratériumi dolgozdk elékeressék a megfelel6 mintakat a taroldbdl. Masik
lehet&ségkeént specialis mintatarolasi rendszert igényel.

Eseti sarzsok

A laborban ugy hozhat Iétre sarzsokat, hogy a plazmaizolacié soran fizikailag 6sszegydijti a
mintacsOveket, majd az ML STAR rendszerébe helyezi azokat. Nincs szilikség el6zetes minta—-sarzs
hozzérendelésére. On hatarozhatja meg, hogy mely mintakat adja hozza a sarzshoz.

Amikor a plazmaizolacid soran a Workflow Manager kérdést tesz fel, a felhasznalénak a No Sample
Sheet (Nincs mintalap) lehet6séget kell valasztania. A Workflow Manager hozzarendeli a betoltott
mintakat a manualisan megadott sarzsazonositéhoz, majd Iétrehoz egy sarzskezdeményezési jelentést.

Az eseti sarzslétrehozasi megkdzelités jellemzéi és kovetelményei a kdvetkezok:

* Sem LIMS rendszerre, sem mintalapra nincs sziikség.

* Apooling soran a minta tipusaval, a szirés tipusaval és a nemjelentéssel szabadon moédosithatja a
feltolteni kivant sarzskezdeményezési jelentést. Barmikor hozza lehet adni mintakat.

* Nincs automatizalt ellenérzés a mintak sarzsba torténd kivalasztasa soran. Nem kivant mintak is
betoltheték.

* A mintaadatokat a pooling kdzben kell feltélteni.

Mintaattributumok modositasa

A szekvenalasi futtatas elinditasa el6tt a VeriSeq NIPT Batch Manager alkalmazassal médosithatja az
egyes minta nemikromoszdéma-jelentés, a szlirési tipus és a mintatipus attribdtumokat.

1. Nyissa meg a Batch Manager alkalmazast. A részleteket I1dsd: A Batch Manager megnyitdsa a
(z) 1. oldalon.

2. A sarzsazonosité és a felhasznalénév vagy a kezelé monogramja megaddsa utan valassza az OK
gombot.

A sarzslemezabran valassza ki a mintahoz tartozé lyukpoziciét.

4. Ellenérizze, hogy a megfeleld minta jelent-e meg, majd a Sample Type (Minta tipusa) legordiilé
listabdl valasszon ki egy mintatipus attributumot.

5. A Sex Reporting (Nemjelentés) legordiilé listabdl valasszon ki egy Nemjelentés attributumot.
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6. A Screen Type (Sz(rés tipusa) legordilé listabdl valasszon ki egy SzUlrési tipus attributumot.

7. Valassza az Edit (Szerkesztés) lehet6séget.

Minta-, sarzs- és poolérvénytelenités

A mintafeldolgozas aktualis Iépésétdl fliggéen érvénytelenithet egy mintat, egy sarzsot vagy egy
mintapoolt is. Az érvénytelenitést kovetéen a minta, a sarzs vagy a pool nem keriil feldolgozasra.

Egy tesztjelentés létrehozasa el6tt egy vagy tébb minta érvénytelenitéséhez hasznalja a VeriSeq NIPT
Method vagy a Batch Managert.

Ervénytelenités VeriSeq NIPT Method hasznalataval

A mintak érvénytelenitéséhez végezze el a kovetkezd Iépéseket a mintafeldolgozas soran.

1. A mindegyik Workflow Manager folyamat végén megjelend Well Comments (Lyukkal kapcsolatos
megjegyzések) ablakban jeldlje ki a sikertelen lyukakat, majd valassza az OK gombot.

2. Alegordiilé menilikbél valasszon ki legalabb egy megjegyzést, vagy jeldlje be az Other (Egyéb)
jelolénégyzetet, és irja be a megjegyzést.

3. Jeldlje be a Fail Sample (Sikertelen minta) jeldl6négyzetet, majd valassza az OK lehet6séget.

4. Ellen6rizze, hogy a rendszer sikertelenként rogzitette-e a mintat.

Ervénytelenités Batch Manager hasznalataval
A Batch Managerrel az aldbbiakat érvénytelenitheti:

* Egy mintat

* Egy sarzsot a Pool 1épés befejezése el6tt.

* Egy mintapoolt a Pool Iépés befejezése utan, de a tesztjelentés elkészitése elbtt.
MEGJEGYZES A Batch Manager elinditdsa el6tt 1épjen ki minden futd eljarasbdl.

A Batch Manager megnyitasa

A Batch Manager megnyitdsahoz végezze el az aldbbi mlveletek egyikét:
* Az alkalmazasinditén valassza a VeriSeq NIPT Batch Manager lehetéséget.

* Egy héldozathoz csatlakozé szamitégépena C:\Program Files
(x86) \HAMILTON\Methods\VeriSeqNIPT mappdban a Hamilton futtatasvezérlével nyissa meg a
(VerisegNIPT Batch Manager.med) Batch Manager eljarasfajit.

Minta érvénytelenitése

1. Nyissa meg a Batch Manager alkalmazast.
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2. A Batch ID (Sarzsazonositd) és a User Name (Felhasznalénév) mezékben adja meg a
sarzsazonositot, illetve a felhaszndldnevet vagy a kezelé monogramjat, majd valassza az OK
lehet&séget.

A sarzslemezabran valassza ki a sikertelen mintahoz tartozé lyukpoziciot.

4. Ellen6rizze, hogy a megfeleld minta jelent-e meg, majd valassza az Invalidate Sample (Minta
érvénytelenitése) lehet6séget.

5. Adja meg a sikertelenség okat, majd vélassza az Invalidate (Ervénytelenités) elemet.
A sarzslemezabran az érvénytelenitett minta zold szinrél pirosra, az allapotcimke pedig valid
(érvényesrdl) failed (sikertelenre) médosul.

Sarzs érvénytelenitése

1. Nyissa meg a Batch Manager alkalmazast.

2. ABatch ID (Sarzsazonositd) és a User Name (Felhasznalénév) mezékben adja meg a
sarzsazonositot, illetve a felhasznaldnevet vagy a kezel§ monogramjat, majd valassza az OK
lehetéséget.

A sarzslemezabran valassza az Invalidate Batch (Sarzs érvénytelenitése) elemet.

Adja meg a sikertelenség okat, majd vélassza az Invalidate (Ervénytelenités) elemet.

Ha a sarzslemezabran nincs a sarzshoz tartozé érvényes pool, az 6sszes minta szine zoldrél pirosra

maodosul. A sarzson bellli érvényes poolok érvényesek maradnak.

Pool érvénytelenitése

1. Nyissa meg a Batch Manager alkalmazast.

2. A Batch ID (Sarzsazonositd) és a User Name (Felhasznalénév) mezékben adja meg a
sarzsazonositot, illetve a felhaszndldnevet vagy a kezel§ monogramjat, majd valassza a Pool
Manager lehetéséget.

Olvassa be a pool vonalkédjat.

4. A User Name (Felhasznalénév) mezében adja meg a felhasznaldnevet vagy a kezeld monogramjat,
majd valassza az OK lehetéséget.

5. Adja meg a sikertelenség okat, majd vélassza az Invalidate (Ervénytelenités) elemet.

Mintalap feltoltése

A Batch Manageren keresztll feltoltheté a mintaadatokat tartalmazé mintalap. Ezzel a funkcidval nagy
mennyiségl mintaadat télthet6 fel vagy mddosithatd.

1. Nyissa meg a Batch Manager alkalmazast.

2. ABatch ID (Sarzsazonositd) és a User Name (Felhasznalénév) mezékben adja meg a
sarzsazonositot, illetve a felhaszndldnevet vagy a kezelé monogramjat, majd valassza az OK
lehetéséget.
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3. Valassza az Upload New Sample Sheet (Uj mintalap feltdltése) elemet.
4. Keresse meg a feltdlteni kivant mintalapot, majd valassza az OK lehet&séget.

A mintalapon feltlintetendé informaciokkal kapcsolatban |asd: Adatbevitel a mintalapon a(z) 7. oldalon.

Minta torlése

1. Nyissa meg a Batch Manager alkalmazast.

2. ABatch ID (Sarzsazonositd) és a User Name (Felhasznalénév) mezékben adja meg a
sarzsazonositot, illetve a felhasznaldnevet vagy a kezel§ monogramjat, majd valassza az OK
lehetéséget.

A sarzslemezabran valassza ki a torolt mintahoz tartozé lyukpoziciot.

Ellenérizze, hogy a megfelelé minta jelent-e meg, majd valassza a Cancel Sample (Minta torlése)
lehetdséget.

5. Adja meg a sikertelenség okat, majd valassza a Cancel (Torlés) elemet.
A sarzslemezabran a torolt minta zold szinrél pirosra médosul.

VeriSeq NIPT Services

A VeriSeq NIPT Services (Services) szamos eszkozt tartalmaz, amelyek segitségével azML STAR és a
Workflow Manager is konfiguralhatd, illetve ellenérizhetd. Ezek az eszk6zdk nem elengedhetetlenek a
rendszer normal miikddéséhez, de a rendszer hibaelharitasahoz az lllumina vagy a Hamilton m{iszaki
Ugyfélszolgalatanak sziiksége lehet rajuk. Ezek az eszk6zok a klaszters(rliségben bekdvetkezd
elcsUszas esetén rendszerparaméter-beallitashoz is hasznalhatok.

A VeriSeq NIPT Services (VeriSeq NIPT szervizek)
elinditasa

A Services (Szolgaltatasok) elinditasa el6tt zarjon be minden futd eljarast.
A VeriSeq NIPT Services rendszeréhez vald hozzaféréshez alkalmazza a kévetkezé mddszerek egyikét:
* Az alkalmazasinditdban valassza a VeriSeq NIPT Services (VeriSeq NIPT szervizek) lehetéséget.

* Egy héldézathoz csatlakoztatott szamitégépen nyissamega C:\Program Files
(x86) \HAMILTON\Methods\VeriSegNIPT\ mappat, majd a Hamilton Run Controller segitségével
nyissa meg a VeriSeq NIPT Services (VeriSegNIPT Service.med) metddusfajljat.

A Services (Szerviz) eszkdzokkel a kovetkezéket lehet elvégezni:

* Individual Tests (Kiil6nallé tesztek) — Komponenstesztek, amelyek az ML STAR hardver
hibaelharitdsahoz hasznalhatok.

* Service Tools (Szervizeszk6zok) — A Workflow Manager konfiguraldsahoz hasznalhatd eszk6zok.

Dokumentumszam: 1000000067940 v10 13
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Egyedi vizsgalatok

A Workflow Manager rendszeren eléforduld hardveres problémak elharitasahoz az alabbi
rendszertesztek lefuttatasara lehet sziikség.

Rendszerteszt Leiras

Barcode/Autoload A rendszerdeck, az AutoLoader és a vonalkddolvasasi funkcio
konfiguracidjanak ellenérzése.

CPAC A decken lév6 CPAC flitérendszerek mikodésének ellendrzése. Ellenérzi
tovabba az egyes egységek és a vezérl6szekrény kozotti
kabelkapcsolatokat.

BVS Vacuum A decken lév6 alap vakuumrendszer (BVS) mikodésének ellenérzése annak
megallapitdsdra, hogy a vakuum m(ikodik és képes elérni az lizemi nyomast.

Independent A fliggetlen pipettacsatornak mikédésének ellenérzése. Folyadék-
Channel visszatartasi tesztet végez annak megallapitasara, hogy a pipettacsatornak
csOpbgnek-e, és hogy a szallitott folyadék mennyisége egységes-e.

iSwap Az iSwap robotkar mikddésének tesztelése és a decktanitasi poziciok
ellenérzése.
96-Head A CO-RE 96 pipettafej mikodésének ellenérzése. Folyadék-visszatartasi

tesztet végez annak megallapitasara, hogy a pipettacsatornak csépdgnek-
e, és hogy a szallitott folyadék mennyisége egységes-e.

Egyedi tesztek az alabbi médon hajthatdk végre.

1. Valassza ki a végrehajtani kivant tesztet.

MEGJ EGYZES A Full 10Q Execution (Teljes 10Q végrehajtas) opcié mind a hat tesztet lefuttatja
egymas utan.

2. Kovesse a képernydn megjelend utasitasokat, és figyelje a berendezés miikddését és az esetleges
rendszerhibdkat.

A tesztek befejezése utan valassza az Abort (Megszakitas) lehetéséget az eljaras bezarasahoz.

4. Ha szilikség van a tesztek soran a rendszer altal Iétrehozott napléfajlokra, akkor azok az aldbbi
helyen taldlhatok: C: \Program Files (x86)\HAMILTON\LogFiles. A fajlok neve a
kovetkez6képp kezdddik: VeriSegNIPT Services.

Dokumentumszam: 1000000067940 v10
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Szervizeszkozok

A szervizeszk6zok lehetéve teszik a Workflow Manager és néhany vizsgalati paraméter konfiguralasat.

Rendszerteszt Leiras

Server Configuration Konfiguralja és megvizsgalja a kapcsolatot a VeriSeq NIPT Workflow

(Szerverkonfiguracio) Manager és az VeriSeq NIPT Assay Software kdzott. A Workflow
Manager miikodéséhez az ezen rendszerek k&zotti megfeleld
kommunikacio elengedhetetlen.

Assay Configuration Az alapértelmezett kdnyvtar-koncentracio visszaallitasara szolgal.
(Vizsgalatkonfiguracio)

Deck Teach Tool A betanitott deckpoziciok exportalasara és importalasara szolgal.
(Fedélzeti betanitd
eszkoz)

Szerverkonfiguracio

Ha a VeriSeq Onsite Server v2 haldzati cime mddosul, a Workflow Managerben adja meg az Uj cimet a

koévetkez6 modon:

1. A Services Tools (Szervizeszk6zok) meniiben valassza a Server Configuration
(Szerverkonfiguraciod) elemet.

2. Frissitse az URL-t az Onsite Server Uj cimével.
3. Probaiizenet klildéséhez valassza a Test Connection (Kapcsolat ellenérzése) lehetéséget.
Ha az (izenet nem érkezik meg, vegye fel a kapcsolatot az lllumina mlszaki Ggyfélszolgalataval.
4. Az Ujcim mentéshez a System Configuration (Rendszerkonfiguracid) képernyén valassza az OK,
majd az Apply (Alkalmaz) elemet.

Ha frissiti a haldzati cimet, frissitenie kell a Workflow Managert futtaté szamitégép SSL-tanusitvanyat is.
Nyissa meg a VeriSeq NIPT Assay Software v2 szoftvert ezen a szamitdégépen, és tekintse meg a
kovetkezdt: Tanusitvany letéltése és telepitése a(z) 34. oldalon.

Csak az lllumina szervizmérndkei frissithetik az ML STAR automatizalasi jelszét. A kiszolgaldn tarolt
jelsz6 webes fellleten keresztiil torténd megvaltoztatasa elétt gyéz6djon meg arrdl, hogy az lllumina
szervizmérndki csapatanak valamelyik tagja felkeresse az On intézményét, és frissitse az ML STAR
jelszavat. Ha a kiszolgalo webes fellletén anélkiil frissiti a jelszdt, hogy az ML STAR késziiléken
frissitette volna, a rendszer miikddésképtelenné valik.

Vizsgalatkonfiguracio

Az Assay Configuration (Vizsgalatkonfiguracid) eszk6z a kdvetkezé paraméterek beallitasara
haszndlhato:

Dokumentumszam: 1000000067940 v10 15
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Target Library Concentration (Kdnyvtdrak célkoncentracidja) — A szekvenaldrendszer
keverékeiben lIév6 konyvtarak alapértelmezett koncentracidjanak beallitdsa a Workflow
Managerben. A koncentraciéértékek futtatadsonként keriilnek alkalmazasra a keverési eljaras soran.
Tovabbi tajékoztatasért lasd: VeriSeq NIPT Solution v2 — terméktdjékoztato (dokumentumszam:
1000000078751).

Default Sex Chromosome Reporting (Alapértelmezett nemikromoszéma-jelentés) — Azt hatarozza
meg, hogy a Use Default (Alapértelmezett beallitdsok haszndlata) gomb megnyomasakor a rendszer
milyen attributumokat rendeljen hozza a mintakhoz a minta-elékészitéskor. Ez a paraméter a Yes
(Ilgen) vagy a No (Nem) értékre allithatd.

Screen Type (Sz(irés tipusa) — A minta sz(rési tipusat hatarozza meg. Ez a paraméter Basic
(Alapszintl) vagy Genomewide (Teljes genomra kiterjedd) értékre allithato.

Végezze el a vizsgalati paraméterek beadllitasat az alabbiak szerint.

1.

2.

Valassza az Assay Configuration (Vizsgalat konfiguraldsa) lehetéséget, és éllitsa be a
paramétereket sziikség szerint.

* A Target Library Concentration (Cél kdnyvtar-koncentracid) (pg/ul) mezében adja meg a
szlikséges értéket.

* Allitsa be a Default Sex Chromosome Reporting (Alapértelmezett nemikromoszéma-jelentés)
paramétert a sziikséges értékre.

* Allitsa be a Screen Type (Sz(rés tipusa) paramétert a sziikséges értékre.

Valassza az Apply (Alkalmaz) lehet6séget.

Deck Teach Tool (Fedélzeti betanité eszk6z)

Hibaelhdritas soran sziiksége lehet a betanitott poziciéértékek exportaldsara. A pozicidkat és azok
értékeit tartalmazd lista 1étrehozasahoz hasznalja a Deck Teach Toolt (Fedélzeti betanitd eszkozt).

1.
2.
3.

Dokumentumszam: 1000000067940 v10

Valassza a Deck Teach Toolt (Fedélzeti betanitd eszkozt).
Valassza az Export (Exportalas) lehet6séget.

Mentési helyként alapértelmezetten a listazott hely jelenik meg. Fogadja el az alapértelmezett
helyet, vagy adja meg a betanitott deckpozicidkat tartalmazé szdveges fajl mentési helyét.
Valassza az OK lehetéséget.

A Deck Teach Tool (Fedélzeti betanitd eszkdz) elmenti a Workflow Managerben talalhaté 6sszes
betanitott Labware pozicié értékeit tartalmazé szdveges fajlt.

A Method Selection (Eljarasvalasztd) képernydre torténé visszalépéshez valassza a Cancel (Mégse)
lehetéséget.

16

IN VITRO DIAGNOSZTIKAI HASZNALATRA.


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

VeriSeq NIPT Solution v2 szoftverdtmutaté - IVD

Uj generacids szekvenaldrendszer

Bevezetés

A Uj generdcids szekvenaldrendszer szekvenalasi kiolvasasokat general a kvantifikalt kényvtarpool
0sszes mintajan, és integralddik a VeriSeq NIPT Solution v2 szoftverrel a Onsite Server segitségével. A
szekvenalasi adatokat az VeriSeq NIPT Assay Software elemzéskezeldje értékeli ki.

Vegye figyelembe a kovetkezdéket, amikor a szoftvert Uj generacios szekvenalérendszer a VeriSeq
NIPT Solution v2 integralja.

* Adattarolds integralasa.
* Elemzésiteljesitmény.

* A hdldzati forgalom korlatjai.

Szekvenalasi pool

Az VeriSeq NIPT Assay Software m(ikédéséhez egy Uj generacids szekvenaldrendszer sziikséges,
amely képes az el6készitett konyvtarpoolbdl szekvendldsi adatokat [étrehozni a kovetkez6
specifikacidk alapjan:

* 2x 36 paros végl kiolvasas készitése.

*  Kompatibilis a VeriSeq NIPT Sample Prep Kit minta-el6készitési készlet indexadaptereivel.

* Kétcsatornas kémia.

* Bazisazonositasi (BCL) fajlok automatikus létrehozasa.

Adattar-integracio

A VeriSeq NIPT Solution v2szekvenalasi futtatasi feladat elvégzésekor 25-30 GB szabad hely
sziikséges a Uj generacios szekvenalorendszer szamara. A tényleges adatméret a végsé
klaszters(irliség fliggvényében valtozhat. Az Onsite Servertdbb mint 7,5 TB tarhelyet biztosit, ami
koérilbelll 300 szekvenalasi futtatashoz elegendé (7500 / 25 = 300).

Adattarolasi célokra képezze le a Uj generacios szekvenaldrendszer-t a Onsite Server-re a kdvetkezé
modszerek egyikével:

* |deiglenes adattarként hasznalja az Onsite Server-t. Ebben a konfiguracidban a készilék
kozvetlendil a szerverre van leképezve, és az adatok tarolasa a helyi meghajton torténik.

* Nagy kapacitasu laborban hasznaljon halézati taroldt (NAS). Konfiguralja a Uj generacids
szekvenaldrendszeret, hogy a szekvenalasi adatokat kozvetleniil a NAS egy adott helyén tarolja.

Dokumentumszam: 1000000067940 v10
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Ebben a beallitdsban az Onsite Server-t a NAS adott helyének ellen6rzésére konfiguralhatja, amely
lehetdvé teszi a szerver szamara, hogy figyelemmel kisérje a kdvetkez6 szekvenalasi futtatasokat.
T6bb Uj generacios szekvenaldrendszer hozzaadasaval megndvelhetd a mintafeldolgozasi
teljesitmény. A szerver NAS-ra vald leképezésével kapcsolatos tovabbi informacidért Iasd:
Megosztott haldzati meghajtok kezelése a(z) 32. oldalon.

A Uj generdcios szekvenaldrendszers szerverre vagy a NAS-ra vald leképezésével kapcsolatos tovabbi
informaciodért 1asd a rendszer haszndlati Gtmutatojat.

Elemzési teljesitmény

A VeriSeq NIPT Analysis Pipeline jellemzéen 5 éra alatt dolgozza fel egy szekvenalasi futtatas adatait.
Ha béviteni szeretné a laboratdériumot, hogy tébb mintat tudjon feldolgozni, akkor vegye figyelembe,
hogy egy szerver naponta legfeljebb négy futtatast tud feldolgozni, azaz 48 minta x 4 = 192 mintat
naponta. Tovabbi bévitési megoldasokért forduljon az lllumina miszaki ligyfélszolgalatahoz.

A haldzati forgalom korlatai

A VeriSeq NIPT Solution v2 a laboratérium helyi teriileti halézatat (LAN) hasznalja az Uj generacios
szekvenadlérendszer, az Onsite Server, és NAS kozotti adatatvitelhez (ha konfiguralva van). A
feldolgozhatd mintak mennyiségének novelésekor az informatikai infrastruktira adatforgalmara
vonatkozdé kévetkez6 korlatozdsokat vegye figyelembe:

* AKkorllbelll 10 6ra alatt Iétrehozott 25 GB-nyi adat atlagos adatatviteli sebessége kb. 0,7 MB/mp
szekvenalégépenként.szekvenalérendszer

* El6fordulhat, hogy a laboratérium infrastrukturajdnak mas forrdsokbdl szarmazé adatforgalmat is
tamogatnia kell, igy ezekkel is szamolni kell.

VeriSeq NIPT Local Run Manager

Ha a VeriSeq NIPT Local Run Manager modullal ellatott Uj generacids szekvenaldrendszert hasznal,
akkor a szekvenalas el6készitéséhez végezze el az alabbiakat.

1. AVeriSeq NIPT Local Run Manager modulban vélassza a Create run (Futtatas Iétrehozasa)
lehetdséget.

2. Alegordiilé meniibdl vélassza ki a VeriSeq NIPT (VeriSeq NIPT) lehet6séget.
3. Toltse ki az aldbbi mezéket:

* Run Name (Futtatas neve) (Ujnak és egyedinek kell lennie)

* Run Description (Futtatas leirasa) (nem kotelez6)

* Pool Barcode (Pool vonalkddja)

Dokumentumszam: 1000000067940 v10 18
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/N FIGYELEM!

A Local Run Manager modulon megadott pool vonalkédnak egyeznie kell a Workflow
Manager alkalmazasban megadott pool vonalkéddal. Ha a futtatasi beallitasok nem
megfelel6k, akkor az VeriSeq NIPT Assay Software visszadobhatja a futtatast és szilikség
lehet a szekvenalas ismételt elvégzésére. A pool-vonalkddoknak Ujaknak és egyedinek
kell lennilik. A korabban beolvasott vonalkddok nem hasznalhatdk fel Ujra, még akkor sem,
ha a pooling esemény nem tortént meg. Az Ujrainditott sarzsokhoz tiszta, nem regisztralt
csére van sziikség. Az elemzés sikertelen lesz, ha a vonalkdd egy kordbban elemzett
sarzshoz vagy megszakitott pooling eseményhez tartozik.

4. Vdlassza ki a Save Run (Futtatds mentése) lehetéséget.
Ha végzett a futtatds beadllitasaval, akkor a késziilék szoftverén tudja elinditani a futtatast.

Dokumentumszam: 1000000067940 v10 19
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VeriSeq NIPT Assay Software v2

Bevezetés

A VeriSeq NIPT Assay Software v2 statisztikai adatokat general a vizsgalt mintak kromoszdéma-
példanyszamainak kiértékeléséhez és meghatarozza az elemzésre kivalasztott kromoszémak
aneuploiditasat. Az, hogy a rendszer mely kromoszédmakon végzi el az elemzést, a kivalasztott
szlréstipustdl fligg, mely lehet Basic (Alap) (21-es, 18-as, 13-as, X és Y kromoszdéma) vagy
Genomewide (Teljes genom) (az 6sszes kromoszdma). A Genomewide (Teljes genom) opcid
kivalasztasa esetén a szoftver az autoszom példanyszamtobblet és -hiany szubkromoszdma-régidinak
jelenlétét is megvizsgalja. Az Uj generacids szekvenaldmiszer 36 bazisparvégl kiolvasas formatumu
elemzést general.

A VeriSeq NIPT Assay Software v2 a VeriSeq Onsite Server v2 rendszeren tzemel. Az Onsite Server a
VeriSeq NIPT Solution v2 kézponti eleme és csatlakozasi pontként szolgal a VeriSeq NIPT Workflow
Manager, a Uj generacids szekvenaldrendszer (az Uj generacids szekvenalérendszer).és a felhasznald
kozott.

Az VeriSeq NIPT Assay Software 6sszeparositja a kiolvasasokat a referencia human genommal és
elvégzi az elemzést azokon a kiolvasasokon, amelyek egyeznek a genom egyedi pozicidival vagy
régidival. Az VeriSeq NIPT Assay Software kizarja azokat a duplikalt kiolvasdsokat és régidkat, amelyek
az euploid mintakon nagy varianciaval tarsulnak. Normalizalja a szekvenaladsi adatokat a
nukleotidtartalmakhoz, valamint korrigdlja a sarzseffekteket és a varianciat okozé egyéb, nem kivant
szarmaztatja. Az VeriSeq NIPT Assay Software ezenkivil felméri a szekvenalasi lefedettségi adatokat
azokon a régiokon, amelyek kézismerten gazdagok a magzati vagy anyai cfDNS-ben. A téredék
hosszabdl és a lefedettség elemzésébdl generalt adatokat felhaszndlva megbecsiili az egyes mintak
magzati frakciojat (FF).

A felhasznadlé kivalaszthatja a sz(irési opcidkat az egyes mintakhoz a teszt meniibél, és az VeriSeq NIPT
Assay Software ezek szerint jelenti, hogy taldlt-e rendellenességet vagy sem. Az alap sz(irés esetén
minden rendellenesség aneuploiditas. A teljes genomon végzett szlirés esetén a rendellenesség lehet
aneuploiditas vagy részleges torlés/duplikacio.

VeriSeq NIPT Assay Software 0sszetevd

Az VeriSeq NIPT Assay Software folyamatosan fut, és figyeli az Uj szekvenaldsi adatokat, amint azok
bekeriilnek az Onsite Server 1évé Input mappaba. Uj szekvenalasi futtatds azonositasakor az aldbbi
muUveleteket hajtja végre.
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3. dbra Az adatok aramlasanak diagramja

Monitorozas

Uj szekvenalasiadat-
mappa detektalva

Szekvenalasi futtatas
elézetes ellenérzése

Az el6zetes
ellenérzés nem
sikerdlt. Felhasznald
értesitése

.

Szekvenalas

Varja meg a
szekvenalas
befejezését

A szekvenalas
id6tullépést okozott.
Felhasznalo értesitése

Mindségellenérzés

Min&ség-ellenérz
ési szekvenalasi
futtatasok adatai

A szekvenalas
mindség-ellenérzése
sikertelen eredménnyel
zarul. Felhasznald
értesitése

Elemzés

Az elemzés szekvenalasi
futtatasanak varolistara
helyezése

Futtassa az
elemzést (prébalja
Ujra haromszor),
ha nem sikertilt

Az elemzés
sikertelen.
Felhasznalo
értesitése

Jelentéskészités

Jelentések létrehozasa

A jelentéskészités
sikertelen.
Felhasznalo
értesitése
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Monitoring (Monitorozas) — El6zetesen ellendrzi az Uj szekvenalasi futtatas validitasat. Amikor a
szoftver Uj szekvenalasi futtatast észlel, a kdvetkezé validitasi ellenérzéseket hajtja végre:

a. Ellenérzi, hogy a futtatasi paraméterek megfelelnek-e a vart értékeknek.
b. Az aramlasi cellat egy ismert meglévé poolt tartalmazé cséhoz tarsitja.

c. Megeré6siti, hogy nem tértént meg korabban a pool feldolgozasa. A rendszer nem engedélyezi
az ismételt futtatdsokat.

Ha az ellen6rzések barmelyike sikertelen eredménnyel zarul, akkor a rendszer e-mailben értesiti a

felhasznaldt, valamint riasztast ad a webes kezeléfellileten.

Sequencing (Szekvenalas) — Folyamatosan figyeli, hogy a szekvenalasi futtatas elkésziilt-e. A
futtatdsnak meghatdrozott id6én belil el kell késziilnie. Ha ez az idé letelik, de a futtatds nem készil
el, akkor a rendszer e-mailben értesiti a felhasznalot, valamint riasztast ad a webes kezel6fellileten.

QC (Min6ség-ellenérzés) - Megvizsgalja a szekvenalogép altal 1étrehozott InterOp minéség-
ellendérzési fajlokat.szekvenalérendszer Az VeriSeq NIPT Assay Software ellendrzi a klaszterek
szamat, a klasztersl(rliséget és a kiolvasdsok minéségi pontszamait. Az InterOp QC mérészamok
értelmezésével kapcsolatos Utmutatasért olvassa el az Sequencing Analysis Viewer szoftver
hasznalati utmutatdjat (dokumentumszam: 15020619). Ha a min6ség-ellendrzési feltételek nem
teljeslilnek, akkor a rendszer e-mailben értesiti a felhasznaldt, valamint riasztast ad a webes
kezel6fellileten.

Analysis (Elemzés) — A szerveren bedllitott, kiilonb6zé miszerek altal generdlt szekvenalasi
futtatasok elemzési sorat kezeli. A szerver egyszerre egy elemzési munkat végez, és idérendi
sorrendben (FIFO) végzi el azokat. A sikeres elemzést kévetéen megkezdi a sorban kovetkezé
futtatds elemzését. Ha az elemzés sikertelendil zarul vagy idétullépést okoz, akkor az VeriSeq NIPT
Assay Software automatikusan Ujrainditja az elemzést. A szoftver legfeljebb haromszor prébalkozik
Ujra. A rendszer minden sikertelen probalkozasrél e-mailben értesiti a felhasznaldt, valamint
riasztast ad a webes kezel6fellileten.

IN VITRO DIAGNOSZTIKAI HASZNALATRA.
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5. Reporting (Jelentéskészités) — Az elemzés befejezése utan létrehozza a végeredményeket

tartalmazd jelentést. Ha hiba torténik, és a jelentés nem jon Iétre, akkor a rendszer e-mailben értesiti
a felhasznalét, valamint riasztast ad a webes kezel6fellleten.

VeriSeq NIPT Assay Software feladat

Az VeriSeq NIPT Assay Software automatizalt és a felhasznalo altal kezdeményezett feladatokat
egyarant képes végrehajtani.

Automatizalt feladatok

Az VeriSeq NIPT Assay Software az alabbi automatizalt feladatokat végzi el:

Sample preparation log collation and storage (Minta-el6készitési naplo egyeztetése és tarolasa) -
A rendszer minden [épés végén készit kimeneti fajlokat, amelyek az Output mappa ProcessLogs
mappajaba kerlilnek. Az attekintéshez és a részletekért lasd: A jelentésfdjl felépitése a

(z) 52. oldalon és Folyamatjelentések a(z) 76. oldalon.

Alert, email, and report notification generation (Riasztasi, e-mailes és jelentésértesitések
Iétrehozdasa) — Felligyeli a sarzs, a pool és a minta validitasi dllapotat a minta-el6készitési [épések és
a szekvenaldsi adatok, illetve elemzésadatok minéség-ellenérzése soran, kiilén-kiilén az egyes
mintaknal. Az VeriSeq NIPT Assay Software ezen validitasi ellenérzések alapjan hatarozza meg,
hogy a folyamat folytathaté-e, és hogy az eredményeket jelenteni kell-e. Ha a minéség-ellenérzési
eredmények alapjan egy sarzs vagy pool érvénytelenitédik, az VeriSeq NIPT Assay Software
megszakitja a folyamatot. Ekkor a felhaszndlé e-mailes értesitést kap, l1étrejon egy jelentés, és
megjelenik egy riasztas a webes kezeléfellileten.

Sequence data analysis (Szekvenaldsi adatok elemzése) — Az integralt NIPT Analysis Software
segitségével elemzi az egyes, a poolban multiplexalt mintak nyers szekvenalasi adatait. Az VeriSeq
NIPT Assay Software meghatarozza az egyes mintak aneuploiditasi eredményeit. A rendszer a
felhasznalg altal érvénytelenitett vagy torolt mintak eredményeit nem jelenti. A minéség-ellenérzési
feltételeknek nem megfelelé mintak esetében a rendszer indoklast ad a sikertelenség okardl,
magukat az eredményeket azonban nem jeleniti meg. Tovabbi informaciokért lasd: NIPT Report
(NIPT-jelentés) a(z) 58. oldalon.

Results file generation (Eredményfajlok l1étrehozasa) — A minta eredményeit egy tabulatorral
elvalasztott értékfajlban hozza létre; a fajlt az Output mappaba menti. Tovabbi informaciokért lasd:
NIPT Report (NIPT-jelentés) a(z) 58. oldalon.

Report generation (Jelentés |étrehozasa) — Az VeriSeq NIPT Assay Software Iétrehozza a kiegészit6
informaciokat, értesitéseket és folyamatjelentéseket. Tovabbiinformaciokért lasd:
Rendszerjelentések a(z) 52. oldalon.
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Sample, pool, and batch invalidation (A minta, a pool és a sarzs érvénytelenitése) -

Sample invalidation (Minta érvénytelenitése) — A VeriSeq NIPT Assay Software akkor jeldl
meg érvénytelenként egy adott mintat, amikor a felhasznalé:

* Manualisan érvényteleniti a mintat.

* Az egészlemezt érvényteleniti a konyvtar-el6készités sordn, még a poolok létrehozasa
elétt.

Minta érvénytelenként valé megjeldlése esetén a rendszer automatikusan létrehozza a
mintaérvényesitésijelentést. Lasd: Sample Cancellation Report (Mintaérvénytelenitési jelentés)
a(z) 75. oldalon.

Pool and batch invalidation report generation (Pool- és sarzsérvénytelenitési jelentés
Iétrehozdsa) — A poolokat és a sarzsokat csak a felhasznald tudja érvényteleniteni. Az
érvénytelenitett poolokat a rendszer nem dolgozza fel. Azokat a poolokat, amelyek mar létre
lettek hozva egy érvénytelen sarzsbdl, a rendszer nem érvényteleniti automatikusan, igy
azok feldolgozhatdk. Ervénytelenitett sarzsbdl azonban nem lehet Uj poolt étrehozni. Pool
érvénytelenitésekor a rendszer kiad egy pool-Ujravizsgalasi kérelem jelentést. Ennek
feltételei az alabbiak:

* Ervényes sarzs.
* Az adott sarzshoz nincs tébb elérheté pool.
* A megengedett poolok szdma még nem lett elérve az adott sarzsnal.

Tovabbi informacidkért lasd: Pool Retest Request Report (Pool-Ujravizsgalasi kérelem
jelentés) a(z) 76. oldalon.

Retest management (Ujravizsgalds kezelése)

Pool failures (Sikertelen poolok) — A sikertelen poolok jellemz&en olyan poolok, amelyek
elbuktak a szekvenalasi minéség-ellenérzésen. Ha a futtatast megszakitjak, az VeriSeq NIPT
Assay Software nem folytatja a sikertelen poolok feldolgozasat. Ismételten végezze el a
szekvenalast egy masodik pool részmintaval a pool és a HT1 aranyanak, a pool
koncentracidjanak vagy mindkettének a médositasaval.

Sample failures (Sikertelen mintak) — A szoftver lehetévé teszi, hogy szikség esetén ismét
elvégezze a vizsgalatokat a sikertelen mintakon. A sikertelen mintakat egy Uj sarzsba kell
belevenni, majd a vizsgalat Iépésein végigmenve Ujra fel kell dolgozni.

Reruns (Ujrafuttatasok) — A rendszer nem végzi el azon poolok ismételt elemzését, amelyek

korabban mar sikeresen feldolgozott és jelentett mintakat tartalmaznak. A mintak
Ujrafuttatasahoz helyezze a mintat egy Uj lemezbe, és vegye fel egy Uj sarzsba.

Felhasznaloi feladatok

A VeriSeq NIPT Solution v2 lehetévé teszi a felhasznaldk szamara, hogy a kovetkezé feladatokat
végezzék el.

A Workflow Manager hasznalataval:
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* Az aldbbiak megjel6lése érvénytelenként:
— Egy minta.
— Egy sarzsban |évé 6sszes minta.
— Az egy poollal tarsitott 6sszes minta.

* Egy adott minta megjeldlése toroltként. Az VeriSeq NIPT Assay Software ezutan a
végeredményeket tartalmazé jelentésben toroltként fogja megjeldini az eredményt.

A VeriSeq NIPT Assay Software hasznalata:

* Alaboratérium haldzati infrastrukturajaba telepitendé és integralandé szoftver konfiguralasa.

* Akonfiguracids beallitdsok modositasa — példaul haldzati bedllitdsok, megosztott mappa helye vagy
felhasznaldi fidkok kezelése.

* Arendszer és a sarzs allapotanak, az eredmény- és sarzsfeldolgozasi jelentés, a tevékenység- és
auditnaplok, valamint a vizsgalati eredmények megtekintése.

MEGJ EGYZES A feladatok elvégzésének lehet6sége a felhasznaldi jogosultsagoktdl fiigg. Tovabbi
informaciokért 1asd: Felhasznaldi szerepkérék hozzdrendelése a(z) 30. oldalon.

Szekvenalaskezel6

A VeriSeq NIPT Assay Software a szekvenalaskezel6n keresztiil kezeli a szekvenaldomUiszerek altal
létrehozott szekvenadldsi futtatdsokat. Beazonositja az Uj szekvenalasi futtatdsokat, validalja a futtatasi
paramétereket és 0sszekapcsolja a pool vonalkddot egy, a kényvtar-el6készitési folyamat soran
létrehozott ismert poollal. Ha nincs mdd tarsitasra, akkor értesiti a felhasznalot és ledllitja a szekvenalasi
futtatas feldolgozasat.

A sikeres validalas utan az VeriSeq NIPT Assay Software tovabb folytatja a szekvenalasi futtatasok
monitorozdsat egészen addig, amig azok el nem késziilnek. A kész szekvendldsi futtatasok bekeriilnek
az analitikaifolyamat-kezel6 feldolgozasra vard soraba (Iasd: Analitikaifolyamat-kezeld a

(z) 25. oldalon).

Szekvenalasfuttatasi kompatibilitas

A VeriSeq NIPT Assay Software csak azokat a szekvenalasi futtatdsokat elemzi, amelyek kompatibilisek
a cfDNS analitikai munkafolyamattal.

A bazisazonositdok létrehozasahoz kizardlag kompatibilis szekvenalasi eljdarasokat és szoftververziokat
haszndljon.

MEGJ EGYZES Annak biztositasa érdekében, hogy az adatok minésége a specifikacidkon beliil
legyen, rendszeresen ellenérizze a szekvenalasi adat-teljesitmény mérészamait.
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A VeriSeq NIPT Local Run Manager modul a kovetkezé olvasasi paraméterekkel konfiguralja a
szekvenalast:

* Paros végl futtatas 2 x 36 ciklusolvasassal.

¢ Kettds indexalas két 8 ciklusos indexolvasassal.

Analitikaifolyamat-kezel6

Az analitikaifolyamat-kezeld inditja el az aneuploiditasi detektalas folyamatat. A folyamat egyszerre egy
szekvenaldsi futtatast dolgoz fel, amely poolonként atlagosan legfeljebb 5 6rat vesz igénybe. Ha a
folyamat nem tudja feldolgozni a poolt, vagy aramkimaradas, illetve idétullépés miatt nem tudja
befejezni az elemzést, az analitikaifolyamat-kezelé automatikusan Ujra a feladatlistara helyezi a
futtatast. Ha a pool feldolgozasa egymas utan haromszor nem sikerdil, az analitikaifolyamat-kezel6 a
futtatdst sikertelennek mindsiti, és hibalizenetet hoz létre.

Sikeres elemzés esetén a rendszer elkésziti a NIPT-jelentést. Tovabbi informaciokért lasd: NIPT Report
(NIPT-jelentés) a(z) 58. oldalon.

Munkafolyamat hatarideje és tarolasi kovetelmények

A cfDNA (cfDNS) analitikai munkafolyamatra az aldbbi idé- és tarhelykorlatozasok érvényesek.

Paraméter Alapértelmezett érték
Maximalis szekvenalasi id6é 20 ¢6ra

Maximalis elemzési id6é 10 6ra

Minimalis atmenetitar-méret 900 GB

Webes kezelbfelllet

Az VeriSeq NIPT Assay Software helyi webes kezel6felliletet biztosit, amelyen keresztiil a haldzatrdl
barhonnan kénnyedén elérhet6 az Onsite Server. A webes kezel6fellilet az alabbi funkcidkkal
rendelkezik:

MEGJEGYZES Az VeriSeq NIPT Assay Software webes felnasznaldi feliilete nem tamogatja a
mobileszk&zoket.

* View recent activities (Legutdbbi tevékenységek megtekintése) - Megmutatja, hogy milyen
Iépések lettek végrehajtva a vizsgalat soran. Szamos ilyen tevékenységrél a rendszer e-mailben is
értesiti a felhasznaldt. Tovabbiinformacidkért |1asd: Az Assay Software értesitéseia(z) 86. oldalon.
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* View errors and alerts (Hibak és riasztasok megtekintése) - Megmutatja azokat a problémakat,
amelyek megakadalyozhatjak a vizsgalat folytatasat. A rendszer a hibalizeneteket és a riasztdsokat
elkildi e-mailben a felhasznalénak. Tovabbiinformacidkért 1dsd: Az Assay Software értesitéseia
(z) 86. oldalon.

* Configure the server network settings (A szerver haldzati beallitdsainak konfigurdldsa) — lllumina
munkatarsai rendszerint elvégzik a haldzat konfiguralasat a rendszer lizembe helyezésekor. Ha
azonban a helyi haldzaton valtoztatasok torténtek, akkor sziikség lehet ezen beallitdsok
modositasara. Tovabbiinformaciokért lasd: Hdldzati és szerverbedllitasok konfiguraldsa a
(z) 34. oldalon.

* Manage server access (Szerverhozzaférés kezelése) — Az Onsite Server rendszergazda és kezel§
szintl hozzaférést kilonboztet meg. Ezek hatarozzak meg, hogy milyen tevékenységeket,
riasztasokat és hibanapldkat lehet megtekinteni, valamint hogy milyen médositasokat lehet
végrehajtani a haldzati és adatkiosztasi beallitasokon. Tovabbi informaciokért Iasd: Felhasznaldok
kezelése a(z) 30. oldalon.

* Configure sequencing data folder (Szekvenalasi adatok mappajanak konfiguralasa) -
Alapértelmezés szerint a rendszer a szerveren tarolja a szekvenalasi adatokat. Egy kozponti NAS
segitségével azonban a tarhely kibévitésére is lehetéség van. Tovabbiinformacidkért |asd:
Szervermeghajtok leképezése a(z) 44. oldalon.

* Configure email notification subscribers list (Az e-mailes értesitok feliratkozdinak konfigurdldsa) —
Azon feliratkozok kezelése, akik e-mailes értesitét kapnak a hibalizenetekrél és a vizsgalati
folyamat soran jelentkez6 riasztdsokrél. Tovabbi informacidkért 1asd: A rendszer e-mailes
értesitéseinek bedllitasa a(z) 36. oldalon.

* Update the server (Kiszolgald frissitése) — Sziikség esetén frissiti a Onsite Server operacios
rendszert. A frissitési csomagok letéltheték az lllumina vallalattdl, és alkalmazhatdk a kiszolgalora.
Tovabbi informaciokért lasd: A kiszolgalo frissitése a(z) 45. oldalon.

* Reboot or shutdown the server (Szerver Ujrainditasa vagy ledllitdsa) — A szerver Ujrainditdsa vagy
ledllitasa, sziikség szerint. Ujrainditasra vagy ledllitdsra bizonyos konfiguracids beéllitdsok érvénybe
Iéptetéséhez, vagy egy szerverhiba helyredllitdsahoz lehet szlikség. Tovabbiinformaciokért lasd:
Inditsa Ujra a szerverta(z) 46. oldalon és A kiszolgald ledllitdsa a(z) 47. oldalon.

* Configure database backup encryption (Adatbazis biztonsagi masolata titkositdsanak
konfiguralasa) — Engedélyezi az adatbazis kiszolgalon talalhaté biztonsagi masolatainak titkositasat
és a titkositasi jelszd beallitasat. Lehetévé teszi egy ideiglenes, titkositas nélkiili biztonsagi masolat
Iétrehozasat is. Tovabbi informaciokért lasd: A biztonsdgi médsolat titkositasanak konfiguraldsa a
(z) 37. oldalon.

* Configure network passwords (Haldzati jelszavak konfiguraldsa) — A kiszolgald, valamint a két
szekvenaldrendszer és aVeriSeq NIPT Microlab STAR kdz6tti kommunikacidhoz sziikséges haldzati
jelszavak bedllitasa. Tovabbiinformacidkért 1asd: Haldzati jelszavak konfiguradlasa a(z) 38. oldalon.
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Végfelhasznaldi licencmegallapodas

A webes kezel6felliletre torténd bejelentkezéskor el kell fogadnia a végfelhasznaldi licencszerzédést
(EULA). A Download EULA (EULA letoltése) elemre kattintva let6ltheti a végfelhasznaldi
licencszerz6dést a szamitdgépére. A szoftver haszndlatahoz a webes kezel&fellileten térténé
munkavégzés el6tt el kell fogadnia a licencszerzédést.

Miutdn elfogadta, visszatérhet a licencszerz6dés oldaldra és letdltheti a dokumentumot, ha sziiksége
van ra.

A webes kezelé6felulet konfiguralasa

Valassza ki a Settings (Beallitasok) ikont. Ekkor megjelenik egy legérdiilé lista a konfiguracids
beallitasokkal. Az, hogy milyen beallitasok jelennek meg, a felhasznald szerepkorétél és a kapcsolddo
jogosultsagoktdl fligg. Tovabbiinformacidkért lasd: Felhaszndldi szerepkdrdk hozzarendelése a

(z) 30. oldalon.

MEGJ EGYZES A technikusok ezekhez a funkcidokhoz nem férnek hozza.

Beadllitas Leiras
User Management Felhasznaldok hozzaaddasa, aktivalasa/inaktivalasa és modositasa. Kizardlag

(Felhasznaldkezelése) szervizmérnokok és rendszergazdak szamara.

Email Configuration (E- Edit subscribers list for email notifications (Az e-mailes értesitések
mail-konfiguracio) feliratkozdi listajanak modositasa)

Change Shared Folder Az sbsuser Onsite Server megosztott mappaihoz valé hozzaféréséhez

Password (Megosztott szlikséges jelszavanak médositasa. A jelszd csak alfanumerikus karaktereket

mappa jelszavanak tartalmazhat.
moédositasa)

Reporting Settings Kizardlag szervizmérnokok és rendszergazdak szamara.
(Jelentési beallitasok)

Reboot Server (Szerver Kizarélag szervizmérnokok és rendszergazdak szamara.
Ujrainditasa)

Shut Down Server Kizardlag szervizmérnokok és rendszergazdak szamara.
(Szerver ledllitasa)

Jelentkezzen be a webes kezelofellletre

Jelentkezzen be az VeriSeq NIPT Assay Software interfészbe az alabbiak szerint.

1. Egy olyan szamitégépen, amelyik csatlakoztatva van ugyanahhoz a halézathoz, mint az Onsite
Server, nyissa meg az alabbi webbdngészék egyikét:
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* Chrome v69 vagy Ujabb
* Firefox v62 vagy Ujabb
* Internet Explorer v11 vagy Ujabb

2. irja be a szerver IP-cimét vagy az lllumina altal a telepitéskor megadott szervernevet:
https://<Onsite Server IP address>/login.(pl.https://10.10.10.10/1login).

3. Haabongész6 megjelenit egy biztonsagi figyelmeztetést, akkor adja hozza a cimet a kivételekhez,
hogy megjelenjen a bejelentkezési képernyé.
A biztonsagi figyelmeztetés azt jelzi, hogy a szamitdgépen nincs telepitve a secure sockets layer
(SSL) tanusitvany. A tanusitvany telepitéséhez kdvesse az utasitdsokat itt: Tandsitvany letdltése és
telepitése a(z) 34. oldalon.

4. A bejelentkezési képernydn adja meg az lllumina altal megadott felhasznaldnevet és jelszét ligyelve
a kis- és nagybet(ikre, majd valassza a Log In (Bejelentkezés) lehetéséget.

MEGJ EGYZES Az VeriSeq NIPT Assay Software 10 perc inaktivitas utan automatikusan
kijelentkezteti az aktualis felhasznalét.

Infopult

Bejelentkezés utan megjelenik az VeriSeq NIPT Assay Software v2 infépult. A Dashboard (Infépult) a fé
navigacids ablak. Ha barmikor vissza szeretne térni a Dashboard (Infépult) képernyére, csak valassza a
Dashboard (Infépult) menlielemet.

A Dashboard (Infépult) képernyén mindig a legutébbi 50 napldzott tevékenység lathato (csak a
naplézott események kerliinek megjelenitésre, igy 50-nél kevesebb tétel is szerepelhet a képernydén). A
megeléz6 50 tevékenység megjelenitéséhez és a tevékenységelé6zményekben valé bongészéshez
vélassza a tevékenységtdblazat jobb alsé sarkaban taldlhatd Previous (EI6z6) elemet.

Legutdbbi tevékenységek megtekintése

A Recent Activities (Legutdbbi tevékenységek) lapon a legutdbbi VeriSeq NIPT Assay Software
ésOnsite Servertevékenységek rovid leirasa talalhato.

Név Leiras

When A tevékenység datuma és ideje.

(Idépont)

User A tevékenységet végrehajtoé felhasznald (ha értelmezhetd).

(Felhasznald)

Subsystem A tevékenységet végrehajté entitas vagy folyamat, példaul felhasznald, vizsgalat
(Alrendszer)  vagy konfiguracio.

Dokumentumszam: 1000000067940 v10 28
IN VITRO DIAGNOSZTIKAI HASZNALATRA.



VeriSeq NIPT Solution v2 szoftverutmutaté - IVD

Név Leiras
Details A tevékenység leirasa,
(Részletek)

Level (Szint)  Atevékenységhez hozzdarendelt szint. Lehetséges opciodk:

o Activity (Tevékenység) — Szervertevékenységet jelez, példaul rendszer-
Ujrainditast vagy felhasznaldi bejelentkezést/kijelentkezést.

- Notice (Ertesités) — Sikerteleniil végrehajtott Iépést jelez. llyen lehet példaul
egy minta érvénytelenitése vagy a mindség-ellendrzés sikertelensége.

» Warning (Figyelmeztetés) — Azt jelzi, hogy hiba tortént egy normal
végrehajtas vagy hardverfunkcié alkalmazasa kézben. llyen lehet példaul egy
nem felismert futtatdsi paraméter vagy sikertelen elemzés.

Legutdbbi hibak megtekintése

A Recent Errors (Legutdbbi hibak) lapon a legutdébbi szoftver- és szerverhibak révid leirasa talalhato.

Név Leiras

When A tevékenység datuma és ideje.

(Idépont)

User A tevékenységet végrehajtoé felhasznald (ha értelmezhetd).

(Felhasznald)

Subsystem A tevékenységet végrehajté entitas vagy folyamat, példaul felhasznald, vizsgalat
(Alrendszer)  vagy konfiguracio.

Details A tevékenység leirasa,
(Részletek)

Level (Szint) A tevékenységhez hozzarendelt szint. Lehetséges opcidk:

o Urgent (Slrgés) — Sulyos hardverhiba, amely akadalyozza a rendszer
miikodését. Vegye fel a kapcsolatot az lllumina miszaki lgyfélszolgdlataval.

o Alert (Riasztas) — A normal mikodés soran bekdvetkez6 hiba. llyen lehet
példaul a jelentés létrehozasat megakadalyozd konfiguracios hiba, elégtelen
mennyiségl szabad hely vagy a lemez megsériilése.

o Error (Hiba) — A normal mikddés soran bekdvetkezé rendszer- vagy
szerverhiba. llyen lehet példaul egy konfiguracios fajl hiba vagy hardveres
hiba.

Rendszerallapot és riasztasok megtekintése

A Server Status (Szerver allapota) lapon az alabbiak lathatok:

* Date (Datum) — Aktualis datum és idé
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* Time zone (Id6zdéna) — A szerveren beallitott id6zdna. Az id6zéna az e-mailek, a riasztasok és a
jelentések datumanal és idépontjanal hasznalatos.

* Hostname (Allomasnév) — A rendszer neve, mely a halézat kiszolgalonevébdl és a tartomanynév-
szerver (DNS) nevébdl all.

* Disk space usage (Hasznalt lemezteriilet) — Az adatok taroldsara jelenleg hasznalt lemezterilet
szazalékos formaban

* Software (Szoftver) - Szoftverszabalyozasi konfiguracio (pl. CE-1VD)

* Version (verzid) — VeriSeq NIPT Assay Software v2 verzid.

* Latest Cybersecurity Patch Version (Legfrissebb kiberbiztonsagi javitécsomag-verzid) — A
kiszolgaldra telepitett legujabb frissitési csomag.

Az 6sszefoglaldn ezenkivil megjelenhet egy Server alarm (Szerverriasztas) gomb is, mely a

RAID vezérlé riasztdsanak elnémitdsara szolgal. Ezt a gombot csak a rendszergazdak latjak. Ha
megnyomtak ezt a gombot, utana vegye fel a kapcsolatot az lllumina mdszaki ligyfélszolgalataval a
tovabbi segitségért.

Felhasznaldk kezelése

MEGJ EGYZES Kizardlag a szervizmérnokok és a rendszergazdak rendelkeznek a technikusok és az
egyéb, a sajatjukéval azonos szinten lév6 felhasznalok hozzaadasahoz,
maédositdsahoz és torléséhez sziikséges jogosultsagokkal.

Felhasznaldi szerepkorok hozzarendelése

A felhaszndldi szerepkorok hatarozzak meg egy felhasznald hozzaférési és feladat-végrehajtasi
jogosultsagait.

Szerepkor Leiras

Service (Szerviz)  Egy lllumina szervizmérndk, aki a rendszer elsé telepitését és bedllitasat végzi (a
rendszergazda felhasznaloi szerepkort is 8 hozza létre). Emellett a hibaelharitast,
a szerverjavitast, a szerverbeallitast és a konfiguracids beallitasok modositasat is
6 végzi el, valamint folyamatos szoftvertdmogatast nyuijt.

Administrator Egy laboratériumi rendszergazda, aki bedllitja és karban tartja a konfiguracios
(Rendszergazda) bedllitasokat, kezeli a felhasznaldkat, [étrehozza az e-mail feliratkozdk listajat,
moédositja a megosztott mappa jelszavat, valamint Ujrainditja és ledllitja a

szervert.
Technician Egy laboratdériumi technikus, aki a rendszerallapotot és a riasztasokat tekintheti
(Technikus) meg.
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Felhasznaldok hozzaadasa

Az elsé telepitéskor egy lllumina-szervizmérndk megadja a rendszergazda felhasznalét.
Felhasznald hozzdadasahoz tegye a kdvetkezét:

1. A User Management (Felhasznaldkezelés) képernydn vélassza az Add New User (Uj felhasznalé
hozzdadasa) lehet6séget.

MEGJEGYZES Minden mezét kdtelezé kitdlteni.

2. Adja meg a felhasznaldnevet. A feltételek a kdvetkezék:
* (Csak kisbet(is alfanumerikus karakterek (a—z és 0-9) hasznalhatok.
* 4-20 karakter hosszusagunak kell lennie, és legaldbb egy szamot tartalmaznia kell.

* Azelsé karakter nem lehet szam.

MEGJ EGYZES A felhasznaldnévben a nagy- és kisbetlik nem szamitanak kiilonbdzének.

Az VeriSeq NIPT Assay Software a felhasznalénevek alapjan azonositja azokat a személyeket, akik
az VeriSeq NIPT Assay Software szoftverrel kiilénb6zé miveleteket és vizsgalati eljarasokat
végeznek.
Adja meg a felhasznald teljes nevét. A teljes név csak a felhasznaloi profilon lathaté.
Adja meg a jelsz6t, majd adja meg Ujra a megerdsitéshez.
A jelszdnak 8-20 karakter hosszusagunak kell lennie, és legalabb egy nagybetlit, egy kisbetlit és
egy szamot kell tartalmaznia.

5. Adjon meg egy e-mail-cimet a felhasznalénak.
Minden felhasznalonal egyedi e-mail-cimet kell megadni.

6. Valassza ki a kivant felhasznaldi szerepkdrt a legordilé listabdl.

7. Jeldlje be az Active (Aktiv) négyzetet a felhasznalé azonnali aktivalasahoz, vagy tordlje a jelolést,
ha kés6bb szeretné csak aktivalni (példaul miutan a felhasznalé megkapta a sziikséges képzést).

8. Valassz ki kétszer a Save (Mentés) lehet6séget a valtoztatasok elmentéséhez és megerdésitéséhez.

Ezutan a felhasznalé a modositott adatokkal megjelenik a User Management (Felhasznalokezelés)
képernyén.

Edit Users (Felhasznalok szerkesztése)

A felhasznéldk adatai az aldbbi médon szerkesztheték.
1. A User Management (Felhasznaldkezelés) képernydn valassza ki a kivant felhasznalonevet.
2. Modositsa a felhasznalé adatait, majd vélassza a Save (Mentés) gombot.

3. Avaltoztatdsok megerd@sitéséhez valassza ismét a Save (Mentés) gombot.
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Ezutan a felhasznald a médositott adatokkal megjelenik a User Management (Felhasznaldkezelés)
képernyén.

Felhasznaldk inaktivalasa

A felhaszndldk inaktivalasa a kovetkezéképpen torténik.
1. A User Management (Felhasznaldkezelés) képernydn valassza ki a kivant felhasznalonevet.
2. Torolje a jel6lést az Activate (Aktivalas) négyzetbdl, majd vélassza a Save (Mentés) gombot.

3. A meger6sitést kéré lizenetnél valassza a Save (Mentés) lehetéséget.

A felhasznadl¢ allapota a User Management (Felhasznaldkezelés) képernyén ,Disabled”-re (Letiltva)
valtozik.

Megosztott halozati meghajtok kezelése

MEGJEGYZES Kizardlag a szervizmérnokok és a rendszergazdak rendelkeznek a megosztott
mappak hozzaadasahoz, médositasahoz és torléséhez szilkséges jogosultsagokkal.

Megosztott halézati meghajté hozzaadasa

Beallithatja, hogy a rendszer a szekvenalasi adatokat ne a szekvenalérendszerhez csatlakoztatott
szerveren, hanem egy kiilén NAS-eszkdzon tarolja. A NAS nagyobb tarhelyet képes biztositani az
adatok és a rendszeres biztonsagi mentések szamara.

1. A Dashboard (Infopult) képernyén valassza ki a Folders (Mappak) lehet6séget.
2. Valassza az Add folder (Mappa hozzaadasa) lehetéséget.
3. Toltse ki az alabbi mezdket — a sziikséges adatokért forduljon a rendszergazdahoz:
* Location (Hely) — A NAS teljes elérési Utvonala, amelynek tartalmaznia kell az adatok taroldsara
szolgald mappa nevét is.
* Username (Felhasznaldnév) — A NAS elérésekor az Onsite Server altal kért felnasznalénév.
* Password (Jelszd) — A NAS elérésekor az Onsite Server altal kért jelszo.
4. Valassza a Save (Mentés) lehet6séget.

A NAS-kapcsolat teszteléséhez valassza a Test (Teszt) lehetéséget.
Ha a csatlakozas sikertelen, egyeztesse a szerver nevét, a hely nevét, a felhasznaldnevet és a
jelszo6t a rendszergazdaval.

6. A moddositdsok alkalmazasahoz inditsa Ujra a szervert.

MEGJ EGYZES A megosztott haldzati mappa funkcid csak egy szekvenaldsi mappat tdmogat.
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Megosztott halézati meghajtok szerkesztése

1. A Dashboard (Infopult) képerny6n valassza ki a Folders (Mappak) lehet6séget.
Modositsa a Location path-t (Elérési Utvonalat), majd valassza a Save (Mentés) lehetéséget.

3. A NAS-kapcsolat teszteléséhez valassza a Test (Teszt) lehetéséget.
Ha a csatlakozas sikertelen, egyeztesse a szerver nevét, a hely nevét, a felhasznaldnevet és a
jelszét a rendszergazdaval.

Megosztott halézati meghajto torlése

1. A Dashboard (Infopult) képernyén valassza ki a Folders (Mappak) lehet6séget.
2. Valassza ki a Location path-t (Elérési utvonalat) annak mddositasahoz.

3. Valassza a Delete (Torlés) lenhet6séget a kiils6é szekvenalasi mappa eltavolitasahoz.

Halézati és tanusitvanybeallitasok konfiguralasa

Egy lllumina szervizmérnok az elsé telepités soran a Network Configuration (Haldzati beallitasok)
képernyén konfiguralja a haldzatot és a tanusitvanybeallitasokat.

MEGJEGYZES Kizardlag a szervizmérnokoknek és a rendszergazdaknak van jogosultsaguk a
haldzati és tanusitvanybeallitdsok médositasara.

1. A Dashboard (Infopult) képernyén valassza a Configuration (Konfiguralas) lehetéséget.

2. Valassza a Network Configuration (Haldzati beallitasok) fiilet, majd sziikség szerint allitsa be a
halézati bedllitasokat.

3. A Secure Sockets Layer (SSL) tanusitvany létrehozdsahoz valassza a Certification Configuration
(Tanusitvanykonfiguracid) fllet.

Tanusitvanybeallitasok konfiguralasa

A Secure Sockets Layer (SSL-) tanusitvany egy olyan adatfajl, amely lehet6évé teszi a biztonsagos
kapcsolatot az Onsite Server és a bongész6 kozott.
1. A Certificate Configuration (Tanusitvanybeallitasok konfiguraldsa) lapon bedllithaték az SSL-
tanusitvany alabbi beallitasai:
* Laboratory Email (Laboratérium e-mail-cime) — A vizsgalatokat végz6 laboratérium e-mail-cime
(a rendszer ellenérzi az e-mail-cim formatumat).
* Organization Unit (Szervezeti egység) — Osztaly.
* Organization (Szervezet) — A vizsgalatokat végz6 laboratérium neve.

* Location (Hely) — A vizsgalatokat végz6 laboratérium cime.

* State (Teleplilés) — A vizsgalatokat végzd laboratérium cimének masodik sora.
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* Country (Orszag) — A vizsgalatokat végz6 laboratérium orszaga.

* Certificate Thumbprint (SHA1) (Tanusitvany-alairas (SHA1)) — A tanusitvany azonositészama.
Az SHA1 gondoskodik réla, hogy a felhasznaldk ne kapjanak a tanusitvanyokkal kapcsolatos
figyelmeztetéseket a VeriSeq NIPT Assay Software v2 elérésekor. Az SHA1 akkor jelenik meg,
amikor tanusitvanyt hoznak (Ujbdl) Iétre. Tovabbi informaciokért 1asd: Tanusitvany
Ujrageneralasa a(z) 35. oldalon.

2. Avaltoztatasok jévahagyasahoz valassza a Save (Mentés) gombot.

Haldzati és szerverbeallitasok konfiguralasa

MEGJEGYZES A szerverkapcsolati hibak elkeriilése érdekében a haldzati és szerverbedllitdsok
modositdsa eldtt egyeztessen a rendszergazdaval.

1. Az Onsite Server beallitasait a Network Configuration (Szerverkonfiguracid) lapon lehet konfiguralni.
* Static IP Address (Fix IP-cim) — Az Onsite Server szamara kijelolt IP-cim.
* Subnet Mask (Alhalézati maszk) — A helyi haldzati alhalézati maszkja.
* Default Gateway Address (Alapértelmezett atjarécim) — Az alapértelmezett Utvalasztasi IP-cim.

* Hostname (Kiszolgdldnév) — Az Onsite Server haldzati hivatkozasi neve (alapértelmezés szerint
Jlocalhost”).

* DNS Suffix (DNS utodtag) — A kijelolt DNS utdtag.
* Nameserver 1and 2 (Névszerver 1és 2) — A DNS-szerver IP-cimei vagy nevei.

* NTP Time Server1and 2 (NTP idészerver 1 és 2) — Network Time Protocol (NTP)
idészinkronizacids szerverek.

* MAC Address (MAC-cim) — A szerver haldzati MAC-cime (nem mddosithatd).
* Timezone (Id6z6na) — A szerver helyi id6zongja.

2. Ellenérizze, hogy a megadott értékek megfeleléek-e, majd vélassza a Save (Mentés) gombot a
szerver Ujrainditdsahoz és a valtoztatasok életbe léptetéséhez.

/N FIGYELEM!

Nem megfeleld bedllitdsok esetén a kapcsolat megszakadhat a szerverrel.

Tanusitvany letoltése és telepitése

Egy VeriSeq NIPT Assay Software v2 SSL-tanusitvany letéltéséhez és telepitéséhez:
1. A Dashboard (Infopult) képernyén valassza a Configuration (Konfiguralas) lehetéséget.
Valassza a Certification Configuration (Tanusitvanykonfiguracio) filet.

3. A Network Configuration (Haldzati beallitasok) képernyén valassza a Download Certificate
(Tanusitvany letoltése) elemet.
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10.

1.

12.

13.

Letoltédik a root_cert.der tanusitvanyfajl.

MEGJEGYZES Ha arendszer felszdlitja a fajl mentésére, vélasszon egy megjegyezhetd helyet.
Ha nem, keresse meg a letoltések alapértelmezett helyét. Egyes bongészoék
automatikusan mentik a fajlt egy Downloads (Letoltések) nevl mappaba.

Keresse meg a mappat azon a szamitégépen, amelyen mentette a fajlt.

A jobb egérgombbal kattintson root_cert.der fajlra, és valassza az Install Certificate (Tanusitvany
telepitése) elemet.

Ha biztonsagi figyelmeztetési ablak jelenik meg, a fajl megnyitasahoz kattintson az Open
(Megnyitas) elemre.

Megnyilik a Certificate Import Wizard (Tanusitvanyimportalasi varazslo).

A Certificate Import Wizard (Tanusitvanyimportalasi varazslé) Welcome (Udvézdljiik) ablakaban a
Store Location (Mentés helye) alatt valassza a Local Machine (Helyi szamitdgép) elemet, majd a
Next (Tovabb) lehetéséget.

Valassza ki a Place all certificates in the following store (Minden tanusitvany tarolasa ebben a
taroldban) lehetéséget, majd kattintson a Browse... (Tallézas...) gombra.

A Select Certificate Store (Tanusitvanytarold kivalasztasa) ablakban valassza a Trusted Root
Certification Authorities (Megbizhatd legfelsé szint( hitelesitésszolgaltatok) elemet, majd az OK
gombot.

Ellenérizze, hogy a Certificate Store (Tanusitvanytarold) tartalmazza-e a Trusted Root Certification
Authorities (Megbizhatd legfelsé szint( hitelesités szolgaltatok) elemet, majd valassza a Next
(Tovabb) lehetéséget.

A Completing the Certificate Import Wizard (Tanusitvanyimportalasi varazslo befejezése) ablakban
valassza a Finish (Befejezés) elemet.

Ha biztonsagi figyelmeztetési ablak jelenik meg, a tanusitvany telepitéséhez valassza a Yes (Igen)
lehetéséget.

A Wizardbdl (Varazslobal) vald kilépéshez a sikeres importalas parbeszédpanelen valassza az OK
elemet.

Tanusitvany Ujrageneralasa

MEGJ EGYZES Kizardlag a szervizmérnokoknek és a rendszergazdaknak van jogosultsaguk a

tanusitvanyok Ujrageneralasara és a rendszer Ujrainditasara.

A hdldzati- vagy tanusitvanybeallitdsok médositasat kdvetéen egy tanusitvany Ujrageneraldsahoz:

1.

A Network Configuration (Halézati beallitdsok) képernyén valassza a Regenerate Certificate
(Tanusitvany Ujrageneralasa) elemet.
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2. Afolytatdshoz valassza a Regenerate Certificate and Reboot (Tanusitvany Ujrageneralasa és
Ujrainditas), a kilépéshez a Cancel (Mégse) elemet.

A rendszer e-mailes értesitéseinek beallitasa

A VeriSeq NIPT Assay Software v2 e-mail-értesitéseken keresztiil kommunikal a felhasznaldkkal, és
ilyen moédon jelezi szamukra a vizsgalat folyamatat, a riasztasokat és a sziikséges felhasznaldi
beavatkozasokat. A rendszer altal kiildott e-mail-értesitésekrél lasd: Az Assay Software értesitései a
(z) 86. oldalon.

Ugyeljen ra, hogy a postafidk levélszemétsz(iréje ne szlirje ki a szerverrél érkezé e-mail-értesitéseket.
Az e-mail-értesitések a veriSeqR<iigyfél e-mail-tartomanyneve> fiokrol érkeznek, ahol az
<ligyfél e-mail-tartoményneve> a helyiinformatikai csapat altal, a szerver telepitésekor megadott
név.

E-mail feliratkozasi lista létrehozasa

Az e-mail értesitések a megadott feliratkozok listajara kerlilnek elkildésre.
Feliratkozolista a kovetkezd modon hozhatd Iétre.

1. A Dashboard (Infopult) képernyén valassza a Settings (Beallitasok) ikont.
2. Valassza az Email Configuration (E-mail-konfiguraciod) lehetéséget.

3. A Subscribers (Feliratkozok) mezébe vesszdével elvalasztva irja be az e-mail-cimeket.
Ellenérizze, hogy az e-mail-cimeket megfeleléen irta-e be. A szoftver nem ellenérzi az e-mail-cimek
formatumat.

4. Valassza a Save (Mentés) lehetéséget.
Valassza a Send test message (Probalizenet kiildése) lehetéséget, amellyel préoba e-mailt klildhet a
listdba felvett feliratkozék szamara.
Nézze meg a postafidkjat, hogy az e-mail megérkezett-e.

MEGJ EGYZES A prébalizenet elkiildése el6tt ne feledje el kivalasztani a Save (Mentés) gombot.
Ha a prébalizenetet mentés elétt kiildi el, az On altal végzett médositdsok
elvesznek.
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A biztonsagi masolat titkositasanak konfiguralasa

Az VeriSeq NIPT Assay Software v2 lehet6vé teszi a rendszergazdak szamara, hogy be- és kikapcsoljak
a biztonsagi masolat titkositdsat. A rendszergazdak tovabba beadllithatjak és modosithatjak az
adatbazis biztonsagi masolatanak titkositasi jelszavat. Ez a jelszé sziikséges az adatbazis biztonsagi
masolatanak visszaallitdsdhoz. Mentse el a jelszét egy biztonsagos helyre, hogy késébb
hozzaférhessen.

MEGJEGYZES Csak a rendszergazdak jogosultak az adatbazis biztonsagi masolata titkositasanak
beallitasara.

A biztonsagi masolat titkositasa az alabbi mdédon allithaté be.

A Dashboard (Infopult) képerny6n valassza a Settings (Beallitasok) ikont.

Valassza a Backup Encryption (Biztonsagi masolat titkositasa) lehet&séget.

Valassza az Encrypt Backups (Biztonsagi masolatok titkositasa) jel6lénégyzetet.

irja be a kivant titkositasi jelszét az Encryption Password (Titkositasi jelsz) mezSbe.

rja be ugyanazt a jelszét a Confirm Password (Jelszé megerdsitése) mezébe.

o g s w N 2

Valassza a Save (Mentés) lehet6séget.

Nem titkositott biztonsagi masolat Iétrehozasa

A VeriSeq NIPT Assay Software rendszerben a rendszergazdak Iétrehozhatnak nem titkositott
biztonsagi masolatot, amelyet hasznalhat az lllumina miszaki Ggyfélszolgalatanak munkatarsa. A nem
titkositott biztonsagi masolat csak 24 6raig létezik, majd automatikusan torlédik.

MEGJ EGYZES Csak rendszergazdak hozhatnak létre nem titkositott biztonsagi masolatot.

Nem titkositott biztonsagi masolat az alabbi médon hozhatd létre.
1. A Dashboard (Infopult) képernyén valassza a Settings (Beallitasok) ikont.
2. Valassza a Backup Encryption (Biztonsagi masolat titkositasa) lehetéséget.

3. Valassza a Generate Unencrypted Backup (Nem titkositott biztonsagi masolat |étrehozasa)
lehetéséget.

4. A meger6sitést kéré ablakban valassza a Yes (Igen) lehetéséget.
Egy lzenet kéri a nem titkositott biztonsagi masolat Iétrehozasanak megerdsitését.
5. Valassza az OK lehet6séget.
A nem titkositott biztonsagi masolat Iétrehozasanak ellenérzéséhez térjen vissza a VeriSeq NIPT Assay
Software Dashboard (Infépult) képernyéjére, és tekintse meg a Recent Activities (Legutdbbi

tevékenységek) tablazatot. A megjelené Uj tevékenység megerdsiti a nem titkositott biztonsagi masolat
sikeres létrehozasat.
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Halézati jelszavak konfiguralasa

A rendszergazda vagy egy lllumina szervizmérndk a Network Passwords (Haldzati jelszavak) oldalon
bedllithatja az Onsite Server kiszolgald és a VeriSeq NIPT Solution v2 8sszetevék kdzotti
kommunikacidhoz hasznalt jelszavakat.

/N FIGYELEM!

Kizardlag a szervizmérnokdknek és a rendszergazdaknak van jogosultsaguk a haldzati
jelszavak médositasara.

A héldzati jelszavak az alabbi médon konfiguralhatok.

1. A Dashboard (Infopult) képerny6n valassza a Settings (Beallitasok) ikont.

2. Valassza a Network Passwords (Halozati jelszavak) lehet&séget.

3. A Sequencer Password (Szekvenator jelszava) mezébe irja be a szekvenald készlilékek jelszavat.
4

irja be a jelszét a Confirm Password (Jelszé megerdsitése) mezébe.

A FIGYELEM!

A szekvenator jelszavanak a folyamatban lévé szekvenalasi futtatas kozben végzett
modositasa adatvesztést okozhat.

5. Valassza a Save Sequencer Password (Szekvenator jelszavanak mentése) lehetéséget.
A kiszolgdlé menti a szekvenald késziilék jelszavat. A kiszolgaldhoz csatlakoztatott mindegyik
késziiléknél frissitse a jelszot, hogy azok az Uj jelszét hasznaljak.

6. Az Automation Password (Automatizaldsi jelszé) mezébe irjon be egy jelszdt a VeriSeq NIPT
Microlab STAR késziilékhez.

/N FIGYELEM!

Az automatizaldsi jelszénak a folyamatban Iévé minta-el6készités kdzben végzett
moédositasa adatvesztést okozhat.

Csak az lllumina szervizmérnokei frissithetik az ML STAR automatizalasi jelszot. A
kiszolgalodn tarolt jelszé webes fellileten keresztiil torténé megvaltoztatdsa el6tt
gy6z6djon meg arrdl, hogy az lllumina szervizmérndki csapatanak valamelyik tagja
felkeresse az On intézményét, és frissitse az ML STAR jelszavat. Ha a kiszolgalé webes
felliletén anélkll frissiti a jelszét, hogy az ML STAR késziiléken frissitette volna, a
rendszer mikddésképtelenné valik.

7. irja be ugyanazt a jelszét az ML STAR késziilékhez a Confirm Password (Jelszé megerdsitése)
mezébe.

8. Valassza a Save Automation Password (Automatizalasi jelszd mentése) lehet6séget.
A kiszolgalé tarolja az ML STAR késziilék jelszavat. A kiszolgaldhoz mar csatlakoztatott mindegyik
ML STAR késziiléknél frissitse a jelszét, hogy azok az Uj jelsz6t hasznaljak.

Dokumentumszam: 1000000067940 v10 38
IN VITRO DIAGNOSZTIKAI HASZNALATRA.



VeriSeq NIPT Solution v2 szoftverutmutaté - IVD

Kijelentkezés

* Vdlassza ki a képerny6 jobb felsé sarkaban [évé felhasznaldiprofil-ikont, majd valassza a Log Out
(Kijelentkezés) lehet&séget.

Elemzés és jelentéskészités

A szekvenaldsi adatok begy(ijtése utan a rendszer elvégzi azok demultiplexelését, FASTQ formatumba
konvertalasat, a referencia genomhoz valé igazitasat és az aneuploiditasi detektalas elemzését. Ez a
szakasz azokat a mérészamokat ismerteti, amelyeket az egyes mintdkhoz meghatdroz a rendszer.

Demultiplikalas és FASTQ-generalas

A BCL formatumban tarolt szekvenalasi adatokat a rendszer a bcl2fastq konvertaldszoftverrel dolgozza
fel. A bcl2fastq konvertaldszoftver demultiplexeli az adatokat, és atkonvertalja a BCL-fajlokat a tovabbi
elemzéseknél hasznalatos standard FASTQ fajlformatumba. Az VeriSeq NIPT Assay Software minden
egyes szekvenalasi futtatdshoz létrehoz egy mintalapot (SampleSheet.csv). Ez a fajl a szoftver API
hasznalataval torténé minta-elékészitési folyamat soran a szoftvernek elkild6tt mintaadatokat
tartalmazza. A mintalapok egy fejlécet tartalmaznak, ahol a futtatassal kapcsolatos informacidk
taldlhatok, valamint tébb leird sort az egy-egy adott aramlasi cellaban feldolgozott mintakrol.

Az aldbbi tablazat a mintalapadatok részleteit tartalmazza.

/N FIGYELEM!

Ne mdédositsa vagy szerkessze a mintalapfajlt. Ez egy a rendszer altal |étrehozott fajl, és a
modositasok sulyos kdvetkezményekkel jarhatnak a fajl tovabbi feldolgozasa soran, ideértve
a helytelen eredményeket vagy a sikertelen elemzést.

Oszlop neve Leiras

SamplelD A minta azonositdja.

SampleName A minta neve. Alapértelmezett: ugyanaz, mint a SamplelD.
Sample_Plate Egy adott minta lemezazonositdja. Alapértelmezett: Ures.
Sample_Well Egy adott minta lemezének lyukazonositdja.

I7_Index_ID Az els6 indexadapter azonositdja.

index Az elsé adapter nukleotidszekvencidja.

I5_Index_ID A masodik adapter azonositdja.

index2 A masodik adapter nukleotidszekvencija.
Sample_Project Egy adott minta projektazonositdja. Alapértelmezett: Ures.
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Oszlop neve Leiras

SexChromosomes Nemikromoszdma-elemzés. Az aldbbiak egyike:
» Yes (lgen) — A nemikromoszdma-aneuploiditas és a nem jelentése
sziikséges.
* No (Nem) — Sem a nemikromoszdma-aneuploiditas, sem pedig a nem
jelentése nem sziikséges.
o SCA - A nemikromoszdma-aneuploiditas jelentése sziikséges, de a nem
jelentése nem.

SampleType Minta tipusa. Az aldbbiak egyike:
 Singleton (Egyke) — Egyembirds terhesség.
o Twin (Iker) — TObbembrids terhesség.
« Control (Kontroll) - Az ismert nemi és aneuploiditasi besorolas
kontrollmintaja.
e NTC - Nincs kontrollminta-sablon (nincs DNS).

Szekvenalas minéség-ellendrzése

A szekvenalas minéség-ellendrzési mérészamai azonositjak azokat az aramlasi cellakat, amelyek
elemzése nagy valdszinliséggel sikertelen lesz. A klasztersrliség, a sz(r6 feltételeinek megfeleld

kiolvasasok szazalékos aranya (PF), valamint az el6fazishatas és a fazishatas mérészamai

meghatarozzak a szekvendldsi adatmindséget, és szamos Uj generacids szekvenalasi alkalmazas részét

képezik. Az el6re jelzett illesztett kiolvasdsok mérészama megbecsili a szekvenaldsi mélységet az
aramlasi cella szintjén. Ha az adatok rossz minésége miatt az elére jelzett kiolvasdsok szdma nem
teljesithetd, a futtatas feldolgozasa megszakad. Tovabbiinformaciokért lasd: Szekvendldsi min6ség-

ellenérzési mérészamok és hatarok a(z) 50. oldalon.

Magzati frakcidé becslései

A magzati frakcio (FF) a méhlepénybdl szarmazo anyai vérminta sejtmentes, keringé DNS szazalékat
adja meg. Az VeriSeq NIPT Assay Software a cfDNS téredékméret-eloszlasi adatait, valamint az anyai

és magzati cfDNS genomlefedettsége kozotti kiilonbségeket felhasznalva szamolja ki az FF
becsléseket.'

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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A végs6 pontszam meghatarozasanal felhasznalt
statisztikai adatok

A paros végUl szekvendldsi adatokat a rendszer minden kromoszéma esetén illeszti a
referenciagenomhoz (HG19). Az egyedi, nem duplikalt kiolvasasok 100 kb-os gyUjtékbe kerlilnek. A
rendszer a vonatkozé gyUjtészamlalokat a korabban meghatarozott régidspecifikus genomlefedettség
alapjan a GC-eltérés szerint korrigalja. Az ilyen korrigalt gyUjtészamlalok hasznalata esetén az egyes
autoszémakhoz tartozé statisztikai adatokat a rendszer az aneuploiditast befolyasold lefedettségi
régiok és az autoszomak maradék részének az dsszehasonlitdsa révén hatarozza meg. Az LLR (log
likelihood ratio, logaritmikus valdszinlségi arany) a lefedettségen alapuld értékek és a becsiilt FF
figyelembevételével minden mintahoz kiszamitasra kertl. Az LLR a megfigyelt lefedettség és az FF altal
befolyasolt minta és az ugyanazon megfigyelt lefedettség altal nem befolyasolt minta el6fordulasi
valdszinliségének a hanyadosa. Az arany kiszamitasanak modszere az FF becsiilt bizonytalansagat is
figyelembe veszi. A tovabbi szamitdsokhoz az arany természetes logaritmusat hasznalja fel a rendszer.
Az Assay Software az aneuploiditds meghatarozasa érdekében minden célkromoszémahoz és mintahoz
kiszamolja az LLR értéket.

Az X és Y kromoszdmak statisztikai adatai eltérnek az autoszémak ilyen adataitél. A nénemdiként
azonositott magzatok esetében az SCA-eljarashoz az LLR és a normalizalt kromoszdmaértékeken
alapulé osztalyozas egyezése sziikséges.' A rendszer specifikus LLR-értékeket szamit a [45,X] (Turner-
szindroma) és a [47,XXX] esetén. HimnemUként azonositott magzatok esetében az SCA-
meghatarozassal kapott [47,XXY] (Klinefelter-szindréma) vagy [47,XYY] alapulhataz X és Y
kromoszémak (NCV_X és NCV_Y) normalizalt kromoszdma-értéke kdzotti 6sszefliggésen. A himnemu
magzathoz tartozd minta akkor lehet [47,XXY], ha az NCV_X a nénem(i euploid mintdkhoz tartozé
tartomanyon beliilre esik. A himnem( magzathoz tartozé minta akkor lehet [47,XYY], haaz NCV_X a
himnemU euploid mintdkhoz tartozé tartomanyon beliilre esik, de az Y kromoszdéma fellilreprezentalt.

Az NCV_Y és NCV_X bizonyos értékei esetében a rendszer nem képes az SCA meghatarozdsara. Ezek a
mintak az XY besorolas szempontjabdl ,Not Reportable” (Nem jelentendd) eredményt adnak. Ha
ezekhez a mintdkhoz minden egyéb min&ség-ellenérzési mérészam megfelel, a rendszer megadija az
autoszémak eredményeit.

Elemzési minéség-ellenérzés

Az elemzés minéség-ellenérzési mérészamait a rendszer az elemzés soran szamolja ki, és az elvart
viselkedéstdl messze eltéré mintak azonositasara szolgalnak. A mérészamoknak nem megfelelé mintak
nem megbizhatdak és a rendszer sikertelenként jeloli 6ket. Amikor a mintak a mérészamok elvart

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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tartomany kivili eredményeket produkalnak, a NIPT jelentés figyelmeztetésként vagy a hiba
kivaltéjaként egy minéség-ellendérzési okot tartalmaz. Ezekkel a mindség-ellenérzési okokkal
kapcsolatban tovabbi informacidkért lasd: Mindség-ellendrzés indoklasi lizenetei a(z) 66. oldalon.

NTC-mintak minéség-ellenérzése

A VeriSeq NIPT Solution lehetévé teszi, hogy a futtatdashoz NTC-mintékat is hozzaadjanak. Az ML STAR
legfeljebb 2 NTC-t képes futtatadsonként Iétrehozni a 24 mintas és a 48 mintas sarzsoknal, és legfeljebb
4 NTC-t a 96 mintas sarzsoknal. Fliggetleniil attél, hogy hany NTC-mintat adtak hozz3, a szoftver
legaldbb 4 000 000 egyedi kiosztott toredéket ellenériz leképezett mintanként és poolonként. Ezért
poolonként ne adjon hozza ketténél tobb NTC-mintat. Tovabbi informacidkért |asd: Szekvendldsi
mindség-ellendrzési merészamok és hatarok a(z) 50. oldalon.

Az NTC-mintak minéség-ellenérzési allapota a kdvetkezé:

* NTC sample processing (NTC-mintak feldolgozasa) — Az NTC-mintak feldolgozasakor a szoftver
PASS (Megfelelt) minéség-ellenérzési eredményt alkalmaz, ha a minta lefedettsége alacsony,
ahogyan az az NTC-t6l varthato.

* Patient sample as NTC (Betegminta NTC-ként) — Amikor egy NTC jel6lésli betegmintat dolgoz fel,
arendszer magas lefedettséget detektal. Mivel a minta NTC jel6léssel rendelkezik, a szoftver a
minta minéség-ellenérzési allapotanal a FAIL (SIKERTELEN) értéket adja meg a kovetkezd okkal:
NTC SAMPLE WITH HIGH COVERAGE (NAGY LEFEDETTSEGU NTC-MINTA).

Lemezszintli szennyez6dés

A lemezszintli szennyez&dést az elemzési eredmények alapjan ugy lehet kimutatni, hogy minden
érvényes, nem NTC mintdban kimutathatd az Y kromoszdma jelenléte egy olyan poolban, amelynek
esetében a minéségellenérzés (QC) sikeres volt.

Az érvénytelen mintak kizarasra kerlilnek, mert eredményeik nem megbizhatdéak az Y kromoszéma
jelenlétének pontos kimutatdsahoz. Az NTC-k kizardsra keriilnek, mivel ezen mintak barmely észlelt
leolvasasa nem lemez szint(i szennyezédésre utal. A kizarasok kiilén szerepelnek a NIPT jelentésben.

Ha egy pool esetében lemezszintl szennyez6dés kerlil kimutatasra, akkor a rendszer e-mailben értesiti

a felhasznaldt, valamint riasztast ad a webes kezel6fellileten. A futtatds nem folytatddik tovabb, és sem
az NIPT-jelentés, sem a kiegészit6 jelentés nem keril generalasra.

VeriSeq Onsite Server v2

A VeriSeq Onsite Server v2 Linux alapu operacids rendszert futtat, és korilbelil 7,5 TB-nyi adat
tarolasara képes. Ha feltételezziik, hogy egy szekvenalasi futtatas 25 GB adatot hoz létre, akkor a
szerver akar 300 futtatas taroldsara is képes. Ha a minimalis taroldkapacitas nem all rendelkezésre, a
rendszer egy automatizalt értesitést kiild a felhasznalé szamara. A szerver a helyi halézatra kerl
feltelepitésre.
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Helyi lemez

Az VeriSeq NIPT Assay Softwaremeghatarozott mappakat hoz létre az Onsite Server a felhasznalo
szamara. Ezek a mappak a Samba megosztasi protokoll hasznalataval barmely, a halézaton 1évé
munkaallomason és laptopon hozzarendelheték egy-egy meghajtdbetljelhez.

Mappa neve Leiras Irany

Input (Bemenet) Az Uj generacids szekvenalérendszer altal létrehozott szekvendldsi  irds és

adatokat tartalmazza a szerveren. olvasas.
Output (Kimenet) A szoftver altal Iétrehozott jelentéseket tartalmazza. irasvédett.
Backup Az adatbazis biztonsagi mentéseit tartalmazza. irasvédett.
(Biztonsagi
mentés)
Update (Frissités) A kiszolgalé javitasahoz hasznalt frissitési csomagfajlok helye. iras és
olvasas.

MEGJ EGYZES A helyi lemez leképezése az SMB (Server Message Block, kiszolgaldi lizenetblokk)
protokollon alapul. A szoftver jelenleg az SMB2 és késébbi verzidkat tamogatja. A
szerver SMB-alairast igényel. Engedélyezze a leképezéshez hasznalt szamitdgépen
(laptop/munkadllomas) ezeket a verzidkat.

Helyi adatbazis

Az VeriSeq NIPT Assay Software egy helyi adatbazist tart fenn, ahol a kdnyvtaradatokat, a szekvenalasi
futtatasok adatait és az elemzések eredményeit tarolja. Az adatbazis az VeriSeq NIPT Assay Software
szerves részét képezi, a felhasznalé altal nem érheté el. A rendszer egy automatikus mechanizmust is
alkalmaz az adatbazisOnsite Server-re torténé biztonsagi mentésére. Ennek ellenére célszerl
rendszeresen biztonsagi masolatot késziteni az adatbazisrdl egy kiilsé taroléra. A rendszer az alabbi
adatbazis-folyamatokat végzi el:

* Database backup (Biztonsagi masolat készitése az adatbdazisrdl) — A rendszer éranként, naponta,
hetente és havonta automatikusan biztonsagi masolatot készit az adatbazis aktuadlis allapotardl. A
napi biztonsagi masolat elkészitése utan a rendszer eltavolitja az érankénti biztonsagi masolatokat.
Ehhez hasonldan, a heti biztonsagi masolat elkészitése utan eltavolitja a napi biztonsagi
masolatokat. A havi biztonsdgi masolat elkészitése utan eltavolitja a heti biztonsagi masolatokat, és
csak egy havi biztonsagi masolatot tart meg. Az ajanlott gyakorlat az, hogy egy automatizalt
scriptet kell késziteni, amely meg6rzi a biztonsagi mentés mappajat valamelyik helyi NAS-eszkozon.
Ezek a biztonsagi masolatok nem tartalmazzak a bemeneti és a kimeneti mappakat.
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MEGJ EGYZES A VeriSeq NIPT Assay Software v2 lehetévé teszi az adatbazis biztonsagi
masolatanak titkositasat. Tovabbiinformaciokért I1asd: A biztonsagi masolat
titkositasanak konfiguraldsa a(z) 37. oldalon.

* Database restore (Adatbazis visszaallitdsa) - Az adatbazis barmelyik tetszéleges biztonsagi
mentésbdl visszaallithatd. A visszaallitast az lllumina szervizmérnokei végzik el. A titkositott
biztonsagi masolat helyreallitdsahoz meg kell adni a titkositasi jelszét. Ennek a jelszénak a
biztonsagi masolat készitésekor érvényes jelszdnak kell lennie.

* Data backup (Biztonsagi masolat készitése az adatokrol) — Jollehet az Onsite Server Server
haszndlhato a szekvenadlasi futtatasok 6 tarhelyeként, az legfeljebb kb. 300 futtatds tarolasara
alkalmas. Beallithat egy automatizalt adatmentési folyamatot, amely a hattérben folyamatosan futva
gondoskodik az adatok tartds taroldeszkdzre vagy NAS-ra torténé mentésérol.

* Maintenance (Karbantartas) — Az adatok biztonsagi mentésén tul az Onsite Server semmiféle
karbantartasi célu beavatkozast nem igényel a felhasznald részérél. Az VeriSeq NIPT Assay
Software és az Onsite Serverfrissitésérél az lllumina mdszaki tgyfélszolgalata gondoskodik.

Adatok archivalasa

A bemeneti és kimeneti kdnyvtarak archivalasaval kapcsolatos tudnivalokért tekintse meg a helyi
informatikai osztaly archivalasiiranyelvét. Az VeriSeq NIPT Assay Software figyeli a bemeneti konyvtar
szabad lemezteriletét, és e-mailben értesiti a felhasznaldkat, ha a szabad hely 1 TB ala csékken.

Adattarolasra ne az Onsite Server-t hasznalja. Az adatokat masolja at az Onsite Server-re, és
rendszeres id6kdzdnként végezzen archivalast.

Az Uj generacios szekvenaldrendszer-en végrehajtott, a cfDNA analitikai munkafolyamattal kompatibilis
szekvenalasi futtatas jellemzéen 25-30 GB helyet foglal. A futtatasi mappa tényleges mérete a végsé
klasztersurlségtdl fligg.

Csak akkor végezzen archivalast, amikor a rendszer nem dolgozik, vagyis nincs folyamatban elemzés
vagy szekvenalasi futtatas.

Szervermeghajtok leképezése

Az Onsite Server négy mappat tartalmaz, amelyek egyenként barmely Microsoft Windows rendszerd
szamitogépre leképezheték:

* input (bemenet) - A szekvenadldsiadat-mappakra mutat. Csatlakoztassa a szekvenaldérendszerhez
kapcsolddé szamitdgépen. Konfigurdlja a szekvenaldrendszert gy, hogy a bemeneti mappaba
iranyitsa az adatokat.

* output (kimenet) — A kiszolgald elemzési jelentéseire és a vizsgalati folyamatjelentésekre mutat.
* backup (biztonsagi mentés) — Az adatbazis biztonsagimentés-fijljaira mutat.

* update (frissités) — A rendszerfrissitési csomagfajlokra utal.
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MEGJEGYZES Kizarolag az aktiv szervizmérnokoknek és a rendszergazdaknak van jogosultsaguk a
szervermeghajtok leképezésére.

Az egyes mappak a kovetkezé modon képezheték le.
1. Jelentkezzen be a szamitégépre az Onsite Server alhalézaton bellil.

2. Kattintson jobb gombbal a Computer (Szamitdgép) elemre, és valassza ki a Map network drive
(Haldzati meghajtd leképezése) lehetdséget.
Valasszon ki egy betlit a Drive (Meghajtd) legordiilé listajabol.
A Folder (Mappa) mez8ben adja meg a kdvetkezdt: \\<veriSeq Onsite Server v2 IP-

cim>\<mappa neve>.

Példaul: \\10.50.132.92\input.

5. Adjameg a(z aktiv rendszergazdai) felhasznaldnevét és a jelszavat a VeriSeq NIPT Assay Software
v2 szoftverhez. A sikeresen leképezett mappak megjelennek a szamitégépen. Ha a rendszergazda
szerepe, aktiv dllapota vagy jelszava megvaltozik, megszUnik a leképezett kiszolgaldval vald aktiv
kapcsolat.

MEGJ EGYZES A helyi lemez leképezése az SMB (Server Message Block, kiszolgaldi lizenetblokk)
protokollon alapul. A szoftver jelenleg az SMB2 és kés6bbi verzidkat tamogatja. A
szerver SMB-alairast igényel. Engedélyezze a leképezéshez hasznalt szamitdgépen
(laptop/munkadllomas) ezeket a verzidkat.

A Kkiszolgalo frissitése

MEGJEGYZES Kizardlag a szervizmérndkoknek és a rendszergazdaknak van jogosultsaguk a
szervert frissiteni.

A VeriSeq Onsite Server operacidsrendszer-frissitési csomagfajlok telepitésével frissil. Ezek a
csomagok az lllumina vallalattdl tolthetdk le, és atmasolddnak az Onsite Server belsd mereviemezére,
amely a felhasznaléi meghajté read/write update (olvashatd/irhaté frissitési) mappajaként van
hozzarendelve. A fajlok masoldsa utdn a frissitési csomagok telepitése a webes felhasznaldi fellleten
keresztll torténik.

MEGJEGYZES A frissitési csomagfajlok kumulativak — a legujabb frissitési csomag telepitése az
el6z6 frissitési csomagok 6sszes vonatkozd frissitését alkalmazza.

A kiszolgalé frissitése:

1. Gy6z6djon meg arrdl, hogy rendelkezésre all egy naprakész adatbazismentés, és azt a kiszolgaldn
kivll tarolja.
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2. Toltse le a legujabb frissitési csomagfajlt az lllumina termékbiztonsagi portalrol.
Masolja a letoltott csomagfajlt a hozzarendelt update (frissitési) mappaba.

A Settings (Beallitasok) legordiilé meniibél valassza a Reboot Server (Kiszolgalé ujrainditasa)
lehetéséget. Megjelenik a rendelkezésre allé csomagfajlok listaja, valamint az egyes féjlok allapota.

5. Azonositsa a szilikséges frissitési csomagot a listdban, és valassza az Install (Telepités)
lehet&séget a telepitési folyamat elinditasahoz.

6. Adja meg a kiszolgald frissitésének okat. Az ok hibaelharitasi célbdl naplézasra kertil.

7. Valassza az Install update (Frissités telepitése) lehet6séget. A kiszolgalo offline allapotba Iép a
frissités telepitéséhez. A telepités befejezése utan a kiszolgald folytatja a normal mikddést. A
frissitési csomag verzidja a Dashboard (Infépult) Server Status (Kiszolgald allapota) lapjan, a Latest
Cybersecurity Patch Version (Legfrissebb kiberbiztonsagi javitbcsomag-verzid) alatt lathato.

/N FIGYELEM!

Az Ujrainditas alatt semmilyen szekvenalasi futtatas vagy minta-elékészités nem lehet aktiv.
Ez adatvesztéshez vezethet. A rendszer Ujrainditdsa néhdny percet igénybe vehet. Tervezze
meg az Ujrainditashoz kapcsolédd laboratdériumi tevékenységeket.

Inditsa ujra a szervert

MEGJ EGYZES Kizardlag a szervizmérnokoknek és a rendszergazdaknak van jogosultsaguk a
szervert Ujrainditani.

A szerver Ujrainditasahoz:

1. A Settings (Beallitasok) legordiiléd meniibél valassza a Reboot Server (Szerver Ujrainditdsa)
lehetdséget.

2. Arendszer Ujrainditdsahoz valassza a Reboot (Ujrainditas), vagy az Ujrainditas nélkiil torténd
visszalépéshez a Cancel (Mégse) lehetéséget.

3. Adja meg a szerver leallitdsanak okat.
Az ok hibaelharitasi célbdl napldzasra kerdl.

/N FIGYELEM!

Az Ujrainditas alatt semmilyen szekvenalasi futtatds vagy minta-el6készités nem lehet aktiv.
Ez adatvesztéshez vezethet. A rendszer Ujrainditasa néhany percet igénybe vehet. Tervezze
meg az Ujrainditdshoz kapcsolddd laboratériumi tevékenységeket.
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Ki- és ujrabekapcsolas

Az ML STAR és perifériai, példaul a PC esetében a tapellatasi ciklus fontos karbantartasi lépés a
zO0kkenémentes m(ikddés és a rendszerhibak megelézése érdekében. A munkafolyamat végén is
kulcsfontossagu lépés a perifériak, példaul a szivattyu vagy a CPAC rendszerek kikapcsolasa. A
felesleges dramhasznalat és az esetleges problémak elkeriilése érdekében a hasznalat utan ne hagyja a
rendszert bekapcsolva éjszakara.

A kiszolgalo leallitasa

MEGJEGYZES Kizardlag a szervizmérndkoknek és a rendszergazdaknak van jogosultsaguk a
szerver ledllitasara.

A Onsite Serverkiszolgald leallitasa:

1. A Settings (Beallitasok) legdrdiild meniibél valassza a Shut Down Server (Szerver leallitasa)
lehetéséget.

2. Az Onsite Server ledllitdsahoz valassza a Shut Down (Leallitds), vagy a ledllitas nélkdl torténé
visszalépéshez a Cancel (Mégse) elemet.

3. Adja meg a Onsite Server ledllitasanak okat.
Az ok hibaelharitasi célbdl naplézasra kerdil.

/N FIGYELEM!

A szerver ledllitasakor semmilyen szekvenalasi futtatas vagy minta-el6készités nem lehet
aktiv. Ez adatvesztéshez vezethet.

Varatlan leallasbol torténo visszaallitas

Ha elemzés soran aramkimaradas torténik, vagy ha a felhasznalé véletlenlil leallitja a berendezést, a
rendszer a kdvetkezbket teszi:

* Azinditasi folyamatot kbvetéen Ujrainditja az VeriSeq NIPT Assay Software-t.
* Felismeri, hogy az elemzés sikertelenlil zarult, és Ujra beilleszti a futtatast a feldolgozasra vardk
kozé.

* Azelemzés sikeres befejez6dése utan elkésziti a jelentést.

MEGJ EGYZES Ha az elemzés sikertelentil végzédik, az VeriSeq NIPT Assay Software lehetévé teszi
arendszer szamara, hogy legfeljebb haromszor Ujra elvégezze a futtatds elemzését.
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Kornyezeti feltételek

Az aldbbi tablazat az Onsite Server kornyezeti hémérsékleti szempontjait tartalmazza. Ezek a
szempontok nem vonatkoznak az ML STAR-ra.

Tengerszint feletti Uzemi kérnyezeti Nem (izemi kornyezeti
magassag hémérséklet hémérséklet
Tengerszint 10 °C és 40 °C kozott 0 °C és 60 °C kozott
+3000 méter 0 °C és 30 °C kozott -10 °C és 50 °C kozott

A Elektromos és elektronikus berendezések hulladékairdl sz616 iranyelv (WEEE) hatdlya ala tartozé
elektronikus berendezések hulladékainak artalmatlanitasardl és az ezekre vonatkozé el6irasokrol az
lllumina webhelyen taldlhaté leirds: https://support.illumina.com/weee-recycling.html.
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Minéségellendrzési mérészamok

Kvantitacios mingség-ellenérzési mérészamok

és hatarok

Mérészam

standard_r_squared

standard_slope

cen_library_pg_ul

Also
hatarérték

0,980

Leiras

A standard
gorbemodell R-
négyzetes értéke.

A standard 0,95

gorbemodell
meredeksége.

Maximalisan N/A
megengedett
mintakoncentracio.
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Fels6
hatarérték
N/A

1,15

1000 pg/ul

Magyarazat

A log-log tertileten
gyenge linearitast
mutaté standard
gbrbemodellek nem jé
indikatorai a valodi
mintakoncentraciénak.
Azok a standard
gorbemodellek,
amelyeknek a vart
savon kivil van
meredeksége, azt
jelzik, hogy a modell
nem megbizhatd.

Ha az adott mintanal a
szamitott DNS-
koncentracié
meghaladja a
specifikacidkat, akkor
ez azt jelzi, hogy tul
nagy a genomialis DNS-
szennyezés.
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Mér6szam

median_ccn_pg_ul

. Also
Leiras

hatarérték hatarérték

A sarzs minden
mintajanak
szamitott median
koncentraciodja.

16 pg/ul

Fels6 3
Magyarazat

N/A A megfelel6 térfogat
szekvenalasi poolja
nem tartalmazhat tul
nagy szamu tulhigitott
mintat. Ha a sarzsok tul
nagy szamban
tartalmaznak higitott
mintakat, akkor ez
hibas minta-
el6készitési eljarast
jelez.

Szekvenalasi mindség-ellendrzesi

mérdszamok és hatarok

Mérészam

cluster_
density

pct_pf

Also Felsé6
hatarérték

Leiras L
hatarértéek
A szekvenalasi
klaszter
slir(isége.

A tisztasagi =50% N/A
sz(ir6

feltételeinek

megfelel§

kiolvasasok

szazalékos

aranya.
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Magyarazat

152 000/mm? 338 000/mm? Az alacsony

klaszters(irliségl aramlasi
cella nem general elegend6
kiolvasast. A tul nagy
klaszters(irliségl aramlasi
cellak rendszerint gyenge
minéségl szekvenalasi
adatokat eredményeznek.

A széls6ségesen alacsony
%PF értéket mutaté aramlasi
celldk esetén eléfordulhat,
hogy rendellenes a
bazisreprezentacio, ami
tobbnyire PF-kiolvasasi hibat
jelez.
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Mér6szam

prephasing

phasing

predicted_
aligned_
reads

Leiras

Az
el6fazishatas
értékének
tortrésze.

A fazishatas
értékének
tortrésze.

Az egyedi
kiosztasu
fragmentumok
becsililt
atlagszama
mintanként.

Also
hatarérték

N/A

N/A

=4 000 000
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Fels6
hatarérték

<0,003

<0,004

N/A

Magyarazat

Empirikus Uton optimalizalt
ajanlasok a VeriSeq NIPT
Solution v2 rendszerhez.

Empirikus Uton optimalizalt
ajanlasok a VeriSeq NIPT
Solution v2 rendszerhez.

Meghatarozas a normal
populacidban megfigyelt
minimalis NES alapjan.
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Rendszerjelentések

Bevezetés

Az VeriSeq NIPT Assay Software a jelentések kdvetkezé kategoridit hozza létre:
* Eredmény- és értesitésijelentések.

* Jelentések feldolgozasa.

A jelentés lehet tajékoztatd jellegli vagy végrehajtando.

* Informational (Tajékoztatd) — Folyamathoz k6t8dé jelentés, amely vizsgalati folyamattal
kapcsolatos informacidkat tartalmaz, és egy adott 1épés befejez6désének megerésitésére
hasznalhatd. A jelentés minéség-ellenérzéssel és azonositészamokkal kapcsolatos adatokat is
tartalmaz.

* Actionable (Végrehajtandd) — Aszinkron jelentés, amelyet egy rendszeresemény vagy egy
felhasznaldi figyelmet igényl6 felhasznaldi mlvelet miatt hozott [étre a rendszer.

Ez arész minden jelentést részletez, és megadja a LIMS-integracidhoz sziikséges részleteket is.

Létrehozott fajlok

Az VeriSeq NIPT Assay Software jelentéseit az Onsite Server bels6 meghajtéjan hozza létre, amely a
felhasznald meghajtdjan, mint csak olvashatd kimeneti mappa jelenik meg. A rendszer minden jelentést
a megfeleld standard MD5 ellenérzé 6sszeg fajllal egylitt hoz l1étre, amely igazolja, hogy a fajl nem kerlt
maédositasra.

Minden jelentés tablazatosan tagolt egyszer( szdveg. A jelentéseket barmilyen szévegszerkesztével
vagy tablazatkezel§ programmal, példaul Microsoft Excel®-lel megnyithatja.

A jelentésfajl felépitése

Az VeriSeq NIPT Assay Software a jelentéseket a kimeneti mappaban egy megadott szerkezet alapjan
menti el.
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4. abra VeriSeq NIPT Assay SoftwareA jelentésfajl felépitése

i A sarzs neve ] o " 1
Kimenet Nmms_ Kjlﬂ? Minta ‘
pooll ™ {4 pool) ki e | | | | ]
.N 1 | [ Kie Folyamatnapldk . Sﬂmhenb. . Kinywtdr- ’Pm.‘l:jelemés‘l saskendidsi igeméﬂ m Satzy ;
- et | — ovats | b e L | |
o “"'aimn - x__,]’""" \___,]'""“-' \___,]*"""‘- e
o] [ | | | [ Szekvendldsi| Pool
Bemenet mme- Pﬁr&?ﬁ Eilf'p%! | L/&.mg:ej
x_fr' k. anll o
(e Labware
x._,]’ ——
Biztonsagi mentés [ ot
Jodiywdr
a.__,]"_ —
] Afolyamat sikeres befejezése utin a | Kérpaad |
| . ; A folyamat-
. rendszer jelentést hoz létre FaploK
i . -
L/J Aszinkron torlés/érvénytelenitési
miivelet a felhasznalo részérdl

A VeriSeq NIPT Assay Software a jelentéseket a BatchName (Sarzs neve) mappaba menti, a kbvetkezé
rendszer szerint:

* Fo6konyvtar (Batch Name) (Sarzs neve) kényvtar — Az eredményekhez vagy a LIMS Altal

Iétrehozott e-mail értesitésekhez tartozo jelentéseket tartalmazza. A részleteket lasd: Eredmény-
és értesitési jelentések a(z) 58. oldalon.

* ProcesslLogs (Folyamatnapldk) mappa — A folyamatokhoz kapcsolddd jelentéseket tartalmazza. A
részleteket lasd: Folyamatjelentések a(z) 76. oldalon.

Az Osszes jelentés listdja itt taldlhatd: Rendszerjelentések 6sszegzése a(z) 54. oldalon.
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Rendszerjelentések osszegzése

Jelentés neve

NIPT Report (NIPT-jelentés) a
(z) 58. oldalon

Supplementary Report (Kiegészité
jelentés) a(z) 69. oldalon

Sample Cancellation Report
(Mintaérvénytelenitési jelentés) a
(z) 75. oldalon

Sample Cancellation Report
(Mintatérlési jelentés) a(z) 76. oldalon

Pool Retest Request Report (Pool-
Ujravizsgaldsi kérelem jelentés) a
(z) 76. oldalon

Batch Initiation Report
(Sarzskezdeményezési jelentés) a
(z) 77. oldalon

Batch Invalidation Report
(Sarzsérvénytelenitési jelentés) a
(z) 77. oldalon

Library Sample Report (Kényvtarminta-
jelentés) a(z) 78. oldalon

Jelentés
tipusa

Végrehajthatd

Végrehajthatd

Végrehajthaté

Végrehajthato

Végrehajthaté

Téjékoztatd

Tajékoztatd

Tajékoztatd

Jelentés
entitasa

Pool/aramlasi
cella

Pool/aramlasi
cella

Minta

Minta

Pool

Sarzs

Sarzs

Sarzs

A jelentés fajlnevének formatuma

<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

ProcessLogs/<batch_name>_batch_invalidation_
report_<YYYYMMDD_hhmmss>.tab

ProcessLogs/<batch_name>_library_sample_report
<YYYYMMDD_hhmmss>.tab
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Jelentés neve

Library Reagent Report
(Kényvtdrreagens-jelentés) a
(z) 79. oldalon

Library Labware Report (Kényvtar
Labware-jelentés) a(z) 80. oldalon

Library Quant Report (Kdnyvtarkvant.
jelentés) a(z) 81. oldalon

Library Process Log (Kényvtdrfolyamat-
napld) a(z) 81. oldalon

Pool Report (Pooljelentés) a
(z) 83. oldalon

Pool Invalidation Report
(Poolérvénytelenitési jelentés) a
(z) 83. oldalon

Sequencing Report (Szekvenaladsi
jelentés) a(z) 84. oldalon

Analysis Failure Report (Sikertelen
elemzési jelentés) a(z) 85. oldalon

Jelentés
tipusa

Tajékoztatd

Tajékoztatd

Tajékoztatd

Tajékoztatd

Tajékoztato

Tajékoztatd

Tajékoztato

Tajékoztatd

Jelentés
entitasa

Sarzs

Sarzs

Sarzs

Sarzs

Pool

Pool

Pool/dramlasi
cella

Pool/aramlasi
cella

A jelentés fajlnevének formatuma

ProcessLogs/<batch_name>_library_reagent_
report_<YYYYMMDD_hhmmss>.tab

ProcesslLogs/<batch_name>_library_labware_
report_<YYYYMMDD_hhmmss>.tab

ProcessLogs/<batch_name>_library_quant_report_
<YYYYMMDD_hhmmss>.tab

ProcessLogs/<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

ProcessLogs/<batch_name>_<pool_barcode>_
analysis_failure_report_<YYYYMMDD_hhmmss>.tab
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Jelentéskészitesi események

Jelentés

NIPT Report (NIPT
jelentés)

Supplementary Report
(Kiegészité jelentés)

Sample Invalidation
(Minta érvénytelenitése)
Sample Cancellation
(Minta torlése)

Pool Retest Request
(Pool-Ujravizsgalasi
kérelem)

Batch Initiation
(Sarzskezdeményezés)

Batch Invalidation
(Sarzs érvénytelenitése)

Library Sample
(Konyvtarminta)

Leiras

A sikeres elemzés végeredményeit tartalmazza.

A sikeres elemzés kiegészité eredményeit tartalmazza.

Egy érvénytelenitett mintardl tartalmaz informacidkat.

Egy torolt mintardl tartalmaz informaciokat.

Azt jelzi, hogy egy meglévé sarzsbdl Iétre lehet hozni egy
masodik poolt. A pool Ujravizsgalasi allapotardl tartalmaz
informacidkat.

Azt jelzi, hogy megkezd6dott egy Uj sarzs feldolgozasa.

Egy, a felnasznald altal kezdeményezett, érvénytelenitett
sarzsrol tartalmaz informaciokat.

A sarzsban |évé 6sszes minta listajat tartalmazza.

Esemeény kivaltdja

Elkészil a szekvenalasi futtatas
elemzése.

Mind a szekvenalasi futtatds
elemzése, mind pedig az NIPT-
jelentés elkésziil.

A felhasznalé érvénytelenit egy
mintat.

A felhasznalo torol egy mintat.

A felhasznalé érvénytelenit egy
poolt.

A felhaszndlé Uj sarzsot hoz létre.

Sarzs érvénytelenitése.

Sarzs érvénytelenitése.

Elkészil a konyvtar-elékészitési
eljaras.

A sarzs kvantifikalasa sikertelen.
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Jelentés

Library Reagent
(Kdnyvtarreagens)

Library Labware
(Kdnyvtar Labware)

Library Quant
(Konyvtarkvant.)

Library Process Log
(Kdnyvtarfolyamat-
napld)

Pool

Pool Invalidation (Pool
érvénytelenitése)

Sequencing
(Szekvenalas)

Analysis Failure
(Elemzési hiba)

Leiras

A konyvtarfeldolgozasi reagens informacioit tartalmazza.

A Labware-feldolgozasi reagens informacioit tartalmazza.

A konyvtar-kvantifikacios vizsgalat eredményeit tartalmazza.

A konyvtarfeldolgozas soran végrehajtott 1épéseket
tartalmazza.

A mintapool-mennyiségeket tartalmazza.

Egy, a felnasznald altal kezdeményezett, érvénytelenitett
poolrél tartalmaz informaciokat.

A szekvenalas mindség-ellendérzési eredményeit tartalmazza.

Egy sikertelen poolelemzés informacidit tartalmazza.

Esemény kivaltéja

Sarzs érvénytelenitése.

Elkésziil a konyvtar-elékészitési
eljaras.

A sarzs kvantifikalasa sikertelen.
Sarzs érvénytelenitése.

Elkészil a konyvtar-elékészitési
eljaras.

A sarzs kvantifikalasa sikertelen.
Sarzs érvénytelenitése.

Elkésziil a konyvtar-elékészitési
eljaras.

A sarzs kvantifikalasa sikertelen.
Sarzs érvénytelenitése.

Elkészil a konyvtar-elékészitési
eljaras.

A sarzs kvantifikalasa sikertelen.
Elkésziil a sarzs feldolgozasa.

Elkésziil a poolozasi eljaras.

A felhasznalé érvénytelenit egy
poolt.

A szekvenalas minéség-
ellen6rzése sikeres eredménnyel
zarul.

A szekvenadlds nem sikerdilt.

A szekvenalas idétullépést okoz.

A szekvenalasi futtatas elemzése
sikertelen.

T A felhasznald érvénytelenit egy olyan valid sarzsbél szarmazd poolt, amely nem Iépte til a poolok maximalisan megengedett szamat.
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Eredmeny- és értesitési jelentések
NIPT Report (NIPT-jelentés)

A VeriSeq NIPT Assay Software v2 NIPT jelentése tartalmazza a kromoszdmabesoroldsi eredményeket, soronként egy poolminta
formatumban.

Oszlop Leiras El6re megadott valaszthato értékek Tipus Regex
batch_name A sarzs neve. Nincs. text Aa-zA-Z0-9_-1{1,36}$%
sample_ A minta egyedi Nincs. text ra-zA-70-9_-1{1,36}$
barcode vonalkddja.
sample_ A mintavétel helyén Az aldbbiak egyike: enum Az el6re megadott
type vagy a labor « Singleton (Egyke) — Egyembirds terhesség. vélaszthatd értékeknél
felhasznaldja altal ¢ Twin (lker) - TObbembrios terhesség. megadott értékek.
megadott » Control (Kontroll) — Az ismert nemi és aneuploiditasi
mintatipus- besorolas kontrollmintaja.
informacio. » NTC - Nincs kontroliminta-sablon (nincs DNS).
Meghatarozza az » Not specified (Nem meghatarozott) - Nem adtak meg
aneuploiditasi a minta tipusat.

besorolast, az
aneuploiditas
jelentését és a
min&ség-ellendrzési
kritériumokat.

AAI - O1_INWINISALJOZS ZA UOIIN|OS 1 dIN basus
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Oszlop

Leiras

sex_chrom Nemikromoszdéma-

elemzés sziikséges.

Az aneuploiditasi
besorolas és a
nemikromoszéma-
informaciok
prezentalasat
hatarozza meg.

screen_type A szlirés tipusa.

flowcell

A szekvenaldshoz
hasznalt aramlasi
cella vonalkédja.

El6re megadott valaszthaté értékek Tipus Regex
Az alabbiak egyike: enum Az elére megadott
* Yes (Igen) — A nemikromoszdma-aneuploiditas és a valaszthato értékeknél

nem jelentése szilkséges. megadott értékek.
* No (Nem) - Sem a nemikromoszdéma-aneuploiditas,
sem pedig a nem jelentése nem sziikséges.
» SCA - A nemikromoszdma-aneuploiditas jelentése
szikséges, de a nem jelentése nem.
» Not specified (Nem meghatarozott) - Nem adtak meg
a minta nemikromoszdma-jelentési opcidjat.
Az NIPT-jelentés a yes, no és sca értéket csak kisbetlikkel

jeleniti meg.

Az alabbiak egyike: text Az el6re megadott

» Basic (Alap) — Sz(irés a kdvetkezé kromoszdmakra: 13- vélaszthato értékeknél
as, 18-as vagy 21-es. megadott értékek.

* Genomewide (Teljes genom) — Sz(irés a teljes
genomra.

» Not specified (Nem meghatarozott) - Nem adtak meg
a minta sz(iréstipusat.

Az NIPT-jelentés a basic és genomewide értéket csak

kisbetlikkel jeleniti meg.

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

AAI - O1_INWINISALJOZS ZA UOIIN|OS 1 dIN basus
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Oszlop

class_sx

Leiras El6re megadott valaszthaté értékek Tipus
A nemi kromoszéma A minta tipusatdl és a kivalasztott nemikromoszéma- class_
aneuploiditasi jelentési opcidtol fliggéen az aldbbiak egyike: SX
besorolasa. « ANOMALY DETECTED (RENDELLENESSEG

TALALHATO) - A rendellenesség adatait ldsd az
anomaly_description mez8ben.

NO ANOMALY DETECTED (RENDELLENESSEG NEM
TALALHATO) - Negativ minta és a nem nincs jelentve.
NO ANOMALY DETECTED (RENDELLENESSEG NEM
TALALHATO) - XX - Negativ minta egy nénemd
magzat esetében.

NO ANOMALY DETECTED (RENDELLENESSEG NEM
TALALHATO) - XY - Negativ minta egy himnem(i
magzat esetében.

NOT REPORTABLE (NEM JELENTENDO) - A szoftver
nem tudta jelenteni a nemi kromoszémat.

NO CHR Y PRESENT (Y-KROMOSZOMA NINCS JELEN)
— Ikerterhesség, ahol a rendszer nem érzékelt Y
kromoszdémat.

CHRY PRESENT (Y—KROMOSZOMA JELEN) -
Ikerterhesség, ahol a rendszer érzékelt Y
kromoszdmat.

CANCELLED (TOROLVE) - A mintat térélte a
felhasznald.

INVALIDATED (ERVENYTELENITVE) - A minta
megbukott a minéség-ellenérzésen, vagy a mintat
érvénytelenitette a felhasznald.

NOT TESTED (NINCS VIZSGALVA) - A nemi
kromoszdéma nem volt vizsgalva.

Not applicable (Nem alkalmazandd) — A kategdria nem
alkalmazandé ennél a mintanal.

Regex

Az el6re megadott
vdlaszthatd értékeknél
megadott értékek.

AAI - O1_INWINISALJOZS ZA UOIIN|OS 1 dIN basus
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Oszlop

class_auto

anomaly_
description

Leiras

Az autoszomok
aneuploid
besorolasai. Ha a
rendszer az adott
mintanal, a
kivalasztott szlirési
tipuson belll
rendellenességet
észlel, ANOMALY
DETECTED
(Rendellenesség
detektalva) értéket
jelent.

ISCN tipusu
karakterlanc, amely
az 0sszes jelenthetd
rendellenességet
leirja. Az egyes
rendellenességek
pontosvesszével
vannak elvalasztva.

El6re megadott valaszthaté értékek Tipus

Az alabbiak egyike: text

« ANOMALY DETECTED (RENDELLENESSEG
DETEKTALVA) - Autoszom kromoszéma-
rendellenesség detektalva.

« NO ANOMALY DETECTED (RENDELLENESSEG NEM
TALALHATO) - Autoszom rendellenesség nem
taldlhato.

o CANCELLED (TOROLVE) - A mintét térélte a
felhasznald.

 INVALIDATED (ERVENYTELENITVE) - A minta
megbukott a minéség-ellenérzésen, vagy a mintat
érvénytelenitette a felhasznalo.

» Not applicable (Nem alkalmazandd) — A kategdria nem
alkalmazandé ennél a mintanal.

DETECTED (DETEKTALVA): ezt pontosvesszével text
elvalasztott karakterlancok kovetik az aldbbi

formatumban, a kromoszdmak sorrendjében:

(\+]-)[121?[0-9]

(del|dup)\([12]?[0-91\)\(((p|q) [0-91{1,2}(\.[0-9]1{1,2})2){2}\)
XO|XXX|XXY|XYY

vagy NO ANOMALY DETECTED (RENDELLENESSEG NEM
TALALHATO) | not applicable (Nem alkalmazandd) |
INVALIDATED (ERVENYTELENITVE) | CANCELLED
(TOROLVE).

Regex

Az el6re megadott

valaszthato értékeknél

megadott értékek.

Pontosvesszdével
elvdlasztott
karakterlancok és
egyéb értékek,
amelyek leirdsa a

Rendellenességleirdsi

szabdlyok a
(z) 64. oldalon cim{
részben talalhato.

AAI - O1_INWINISALJOZS ZA UOIIN|OS 1 dIN basus
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Oszlop
qc_flag

Leiras

Mindség-ellendrzési

elemzés
eredményei.
Kizardlag a
WARNING
(Figyelmeztetés) és
a PASS (Megfelelt)
qc_flag értékek
kerllnek jelentésre.
A tobbi érték nem.

El6re megadott valaszthaté értékek

Az alabbiak egyike:

PASS (SIKERES)

WARNING (FIGYELMEZTETES)
FAIL (SIKERTELEN)

CANCELLED (TOROLVE)
INVALIDATED (ERVENYTELENITVE)
NTC_PASS (NTC_SIKERES)

Tipus

enum

Regex

Az el6re megadott
vdlaszthatd értékeknél
megadott értékek.

AAI - O1_INWINISALJOZS ZA UOIIN|OS 1 dIN basus
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Oszlop Leiras El6re megadott valaszthaté értékek

qc_reason  Mindség-ellenérzés Az alabbiak egyike: text

NONE (NINCS) (Min&ség-ellenérzés allapota = PASS
(MEGFELELT))

MULTIPLE ANOMALIES DETECTED (TOBB
RENDELLENESSEG DETEKTALVA) (Min6ség-
ellendrzés allapota = WARNING (FIGYELMEZTETES))
FAILED iFACT (Sikertelen iFACT)

DATA OUTSIDE OF EXPECTED RANGE (AZ ADAT A
VART TARTOMANYON KiVUL ESIK)

FRAGMENT SIZE DISTRIBUTION OUTSIDE OF
EXPECTED RANGE (A FRAGMENTUMMERET-
ELOSZLAS A VART TARTOMANYON KivUL ESIK)
FLOWCELL DATA OUTSIDE OF EXPECTED RANGE
(AZ ARAMLASI CELLA ADATA A VART TARTOMANYON
KivUL ESIK)

FAILED TO ESTIMATE FETAL FRACTION (MAGZATI
FRAKCIO MEGBECSULESE SIKERTELEN)
SEQUENCING DATA OUTSIDE OF EXPECTED RANGE
(A SZEKVENALASI ADATOK A VART TARTOMANYON
KiVUL ESNEK)

UNEXPECTED DATA (VARATLAN ADAT)

NTC SAMPLE WITH HIGH COVERAGE (NAGY
LEFEDETTSEGU NTC-MINTA)

CANCELLED (TOROLVE)

INVALIDATED (ERVENYTELENITVE)

ff Becsilt magzati A magzat cfDNS-minta szdzaléka, a legkdzelebbi egész text
frakcio. szamra kerekitve. Az 1%-nal kisebb eredmények ,< 1%"-
ként jelennek meg.

€9

Tipus

Regex

Az el6re megadott
vdlaszthatd értékeknél
megadott értékek.

Nincs.

AAI - O1_INWINISALJOZS ZA UOIIN|OS 1 dIN basus
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Rendellenességleirasi szabalyok

Ha a VeriSeq NIPT Assay Software v2 az elemzés soran rendellenességet talal, akkor az NIPT-jelentés
anomaly_description (anomalia_leirdsa) mezéjében a DETECTED (Detektalva) érték Iathato, amit egy
szoveges karakterlanc kovet. Ez a szoveg az ISCN nomenklatura alapjan az 6sszes jelentend6
rendellenességet leirja. A karakterlanc tobb elemet tartalmaz, amelyek pontosvesszével vannak
egymastol elvalasztva. Minden elem egy autoszom triszémiat vagy monoszémiat, egy
nemikromoszéma-aneuploiditast vagy egy részleges torlést vagy duplikaciot reprezental.

A triszémia- és a monoszémiaelemek +<kromoszéma>, ill. -<kromoszdéma> jeldléssel vannak ellatva,
ahol a <kromoszdma> a kromoszémaszamot jeldli.

Ha példaul egy mintaban az 5. kromoszéman triszémia van, akkor az az alabbiak szerint jelenik meg:
+5

Ha egy mintaban a 6. kromoszéman monoszdmia van, akkor az az alabbiak szerint jelenik meg:

-6

A nemikromoszdma-aneuploiditdsnal a standard jeldlések hasznalatosak, és ennek megfeleléen a
kovetkezd értékek lehetségesek:

* XO-monoszdmia az X-kromoszdéman.

* XXX -triszémia az X-kromoszéman.

*  XXY -2 X-kromoszdma férfiaknal.

* XYY -2Y-kromoszdma férfiaknal.

A részleges torléseket és duplikacidkat csak az autoszomoknal jelenti a rendszer, és csak a teljes
genomon végzett szliréseknél jelennek meg. A részleges torlések és duplikaciok szintaktikaja <type>
(<chr>)(<start band><end band>), ahol:

* a<type>az esemény tipusa, amilehet torlés (del) vagy duplikacié (dup).
* a<chr>akromoszémaszam.

* a<start band> az esemény elejét tartalmazé citosav.

* a<endband> az esemény végét tartalmazo citosav.

Egy olyan részleges torlés vagy duplikacié esetén példaul, amely a p13 citosavban helyezkedik el a
19. kromoszdéman, a duplikaciét az alabbiak szerint jelzi a rendszer:

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

Az anomaly_description (anomalia_leirdsa) mezénél négy rendezési szabaly van hasznalatban:

1. Az elemek a kromoszdmaszam alapjan vannak sorba rendezve, fliggetlendil attdl, hogy teljes
kromoszémardl vagy részlegesen t6rolt vagy duplikalt kromoszémardl van-e sz6. Ha van
nemikromoszéma-aneuploiditds, az leghatul kerll feltlintetésre.

2. Az egy kromoszdéman elhelyezked6 rendellenességek esetén a teljes kromoszémat érinté
aneuploiditasok el6bbre kerlilnek, mint a részleges torlések és duplikaciok.

Dokumentumszam: 1000000067940 v10 64
IN VITRO DIAGNOSZTIKAI HASZNALATRA.
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3. Haegyazon kromoszdman beliil részleges toriések és duplikacidk is vannak, akkor a térlések
keriilnek elébbre.

4. Haegyazon kromoszéman beliil azonos tipusu részleges térlések vagy duplikacidk vannak, akkor

ezek a kezddbazis alapjan kerlilnek sorba rendezésre, és a rendszer a kiegészité jelentésben tiinteti
fel 6ket.

MEGJ EGYZES A teljes genomra kiterjed szlirés esetén lehetséges, hogy a szoftver egy
kromoszoma esetén aneuploiditast és részleges torlést vagy duplikacidt is jelent. Ha
ilyen jelentés keletkezik, az értelmezésben segitd tovabbi mérészamok a kiegészité
jelentésben talalhatok.

Dokumentumszam: 1000000067940 v10 65
IN VITRO DIAGNOSZTIKAI HASZNALATRA.
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Minéség-ellenérzés indoklasi lizenetei

Az NIPT jelentés ,qc_reason” oszlopa a minéség-ellenérzés sikertelen eredményét vagy egy
figyelmeztetést mutat, amennyiben az elemzés eredménye kiviil esik az analitikai minéség-

ellenérzés mérészamanak vart tartomanyan. Sikertelen minéség-ellenérzési eredmény esetén a
rendszer nem jeleniti meg a kromoszéma-aneuploiditast, a nemi besorolast, a kiegészité jelentés
eredményeit és a becslilt magzati frakciot; ezek az alabbi mez&knek felelnek meg az NIPT jelentésben:

class_auto, class_sx, anomaly_description és ff.

Mindéség-ellenérzés indoklasi lizenete

FAILED iFACT (Sikertelen iFACT)

DATA OUTSIDE OF EXPECTED RANGE (AZ ADAT A
VART TARTOMANYON KiVUL ESIK)

Dokumentumszam: 1000000067940 v10
IN VITRO DIAGNOSZTIKAI HASZNALATRA.

Leiras Ajanlott miivelet
Kilénallé magzati Végezze el Ujra a
aneuploiditasi minta
konfidencia vizsgalat feldolgozasat.
(iIFACT) -Egy

mindség-ellendrzési

mérészam, amely a

becsllt magzati

frakcid és a

lefedettséggel

kapcsolatos futtatasi

mérészamok alapjan

meghatarozza, hogy

arendszer

rendelkezik-e az

azonositashoz

szikséges

statisztikai

konfidenciaval egy

adott minta esetén.

Az euploid
lefedettségbdl
szarmazo atlagos
eltérés nincs
0sszhangban a
betanitottadat-
eloszlassal. Ennek
lehetséges oka a
szennyezettség vagy
a nem megfelel6
mintafeldolgozas.

Végezze el Ujraa
minta
feldolgozasat.
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Minéség-ellenérzés indoklasi Gizenete

FRAGMENT SIZE DISTRIBUTION OUTSIDE OF
EXPECTED RANGE (A FRAGMENTUMMERET-
ELOSZLAS A VART TARTOMANYON KiVUL ESIK)

FLOWCELL DATA OUTSIDE OF EXPECTED RANGE
(AZ ARAMLASI CELLA ADATA A VART
TARTOMANYON KiVUL ESIK)

FAILED TO ESTIMATE FETAL FRACTION (MAGZATI
FRAKCIO MEGBECSULESE SIKERTELEN)

SEQUENCING DATA OUTSIDE OF EXPECTED RANG
E (A SZEKVENALASI ADATOK A VART
TARTOMANYON KiVUL ESNEK)

UNEXPECTED DATA (VARATLAN ADAT)

Dokumentumszam: 1000000067940 v10
IN VITRO DIAGNOSZTIKAI HASZNALATRA.

Leiras

A téredékméret-
eloszlas nincs
o0sszhangban a
betanitottadat-
eloszlassal. Ennek
lehetséges oka a
szennyezettség vagy
a nem megfelel6
mintafeldolgozas.

Az dramlasicella-
adatok nincsenek
0sszhangban a
betanitottadat-
eloszlassal. Ennek
lehetséges oka az
aramlasi cella hibas
beallitasa.

A rendszer nem tud
valid magzati frakcio
becslést adni.

A beviteli
szekvenaldsi adatok
nincsenek
0sszhangban a
betanitottadat-
eloszldssal. Ennek
lehetséges oka a
szennyezettség vagy
a nem megfelel6
mintafeldolgozas.

A jelentés olyan
mindség-

ellendérzési problémat
jelez, amely ajelen
tablazatban szerepl6
egyéb kategdridkba
nem sorolhatd.

Ajanlott miivelet

Végezze el Ujraa
minta
feldolgozasat.

Végezze el Ujra a
minta
feldolgozasat.

Végezze el Ujraa
minta
feldolgozasat.

Végezze el Ujra az
aramlasi cella
szekvenaldsat.

Vegye fel a
kapcsolatot az
Ilumina mdszaki
lgyfélszolgalataval.

67



VeriSeq NIPT Solution v2 szoftverutmutaté - IVD

Minéség-ellenérzés indoklasi Gizenete

MULTIPLE ANOMALIES DETECTED (TOBB
RENDELLENESSEG DETEKTALVA)

NTC SAMPLE WITH HIGH COVERAGE (NAGY
LEFEDETTSEGU NTC-MINTA)

Dokumentumszam: 1000000067940 v10
IN VITRO DIAGNOSZTIKAI HASZNALATRA.

Leiras

Arendszer legalabb
kétféle jelentendé
rendellenességet
érzékelt a mintaban
(példaul teljes
kromoszdéma-
aneuploiditasokat és
CNVeseményeket).
Ha a rendszer tobb
rendellenességet is
észlelt, akkor ez
jelezhet nem
megfeleléen kezelt
mintat, vagy ritkabb
esetben példaul
anyai malignitast.

Ez egy figyelmeztet§
Uzenet. Nem

jelent sikertelen
eredménnyel zarult
min&ség-ellenérzést.
A rendszer jelenti az
eredményeket, igy
|athatja a detektalt
rendellenességeket.
Ettél fuggetlenil
azonban sziikség
lehet a minta
Ujrafeldolgozasara.

A rendszer nagy
lefedettséget
érzékelt egy NTC
mintanal (varatlan
DNS anyag). Ennek
lehetséges oka a
szennyezettség vagy
a nem megfelel6
mintafeldolgozas.

Ajanlott miivelet

Végezze el Ujraa
minta
feldolgozasat.

Végezze el Ujraa
minta
feldolgozasat.
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Minéség-ellenérzés indoklasi lizenete Leiras Ajanlott mivelet

CANCELLED (TOROLVE) A mintat térélte egy ~ Nincs.
felhasznald.

INVALIDATED (ERVENYTELENITVE) A mintét Nincs.
érvénytelenitette egy
felhasznald.

Supplementary Report (Kiegészité jelentés)

A kiegészité jelentés adatokat tartalmaz a tovabbi sarzs-, minta- vagy régidalapu mérészamokhoz.
Ebben a jelentésben minden sor egy-egy mérészdmot reprezental. Ugyanazon sarzsra, mintara vagy
régiora tobb mérészam is érvényes.

A tabulatorral tagolt fajl hat oszlopot tartalmaz. Ezek leirdsat az aldbbi tablazat tartalmazza.

Oszlop Leiras Tipus Regex

flowcell  Aramlési cella vonalkddja. text ~a-zA-Z0-9_-1{1,36}$

batch_ A vonatkozd sarzs neve. text Aa-zA-Z0-9_-1{1,36}$

name

sample_ A minta vonalkddja. text NA (nem alkalmazhatd) a sarzsonkénti
barcode mérdszamok esetén.

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

region Az egész kromoszéma vagy a text NA (nem alkalmazhatd) a sarzsonkénti
részleges torlés vagy vagy mintankénti mérészamok esetén.
duplikacio régidjanak leirasa. chr[12]?[0-9X] - a teljes

kromoszdmarégio-mérészamok esetén.
(del|dup)\([1212[0-9X1\)\(((p|q) [0-91{1,2}(\.
[0-91{1,2})?){2}\) — a részleges torlési vagy
duplikacios régiok mérészamai esetén.

metric_. A leirt mérészam text ~a-zA-Z0-9_-1{1,36}$

name megnevezése.

metric_. A mérészam értéke. tobbféle Ldsd: A kiegészitd jelentés mérészamai a
value (z) 69. oldalon.

A kiegészit6 jelentés mérészamai
A kiegészit6 jelentés az alabbi mérészamok adatait tartalmazza. Valamennyi mérészam sarzsonként,
mintanként vagy régidénként értendé.

Az X kromoszéma mérészamai csak akkor jelennek meg, ha a nemi kromoszéma opciénal a Yes (Ilgen)
vagy az SCA lehetéség van kivalasztva.

Dokumentumszam: 1000000067940 v10
IN VITRO DIAGNOSZTIKAI HASZNALATRA.
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Az értéktartomanyok Minimum Value (Minimum érték) és Maximum Value (Maximum érték) formajaban
jelennek meg, és szdgletes vagy kerek zardjelbe vannak zarva. A kerek zardjel azt mutatja, hogy a
széls6 érték nem képezi a tartomany részét. A szdgletes zarojel azt mutatja, hogy a szélsé érték a
tartomany részét képezi. Az ,Inf” jelzés azt jelenti, hogy ,végtelen”.

Mérészam X L, , Regex va

Gyakorisag Leiras Tipus g 9y ,
neve értéktartomany
genome_ Sarzsonként A szekvenalasi adatok és a jelentési text "GRCh37%
assembly régio koordinatainak

Osszeparositasahoz hasznalt
koordinata-rendszer. Mindig GRCh37
a kdvetkez6hoz: VeriSeq NIPT
Solution v2.

frag_size_dist Mintanként A tényleges és a vart kumulativ float (0, Inf)
fragmentummeéret-eloszlasok kdzotti
eltérések szoérasa.

fetal_fraction Mintanként  Jelentett magzatifrakcid. float (0,1
NCV_X Mintanként Az X kromoszdéma normalizalt float (-Inf, Inf)
kromoszomaértéke.

Csak akkor jelenik meg, ha a nemi
kromoszdma jelentése opcid ezt
engedélyezi. Maskulonben a
mérészam értéke ,NOT TESTED” (Nem
vizsgalt).

NCV_Y Mintanként Az Y kromoszdma normalizalt float (-Inf, Inf)
kromoszémaértéke.
Csak akkor jelenik meg, ha a nemi
kromoszdéma jelentése opcid ezt
engedélyezi. Maskilonben a
mérészam értéke ,NOT TESTED” (Nem

vizsgalt).
number_of_ Mintanként A mintaban érzékelt, részlegesen egész (O, Inf)
chv_events torolt vagy duplikalt régiok szama. szam
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Mérészam

Gyakorisa
neve y 9
non_ Mintanként
excluded_
sites

Leiras Tipus

A sz(irés utan megmaradt kiolvasasok egész
szama, amelyeket a rendszer szam
figyelembe vesz az elemzésnél.

A = 2 millié vagy = 60 millié

leolvasassal rendelkezé mintak

esetében az elemzés

minéségellenérzése sikertelen, és

megjelenik a FAILED iFACT

(SIKERTELEN iFACT) lizenet. A NES az

iFACT QC kiszdmitdsahoz hasznalt

szamos specifikus mérészam egyike,

és nem az egyedili meghatarozdja a

sikeres vagy sikertelen

eredményeknek.
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Regex vagy
értéktartomany

(0, Inf)
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Mérészam L, L
Gyakorisag Leiras
neve
region_ Régidénként  Arendszer altal meghatarozott
classification régidbesorolas. A formatum

megegyezik az NIPT-

jelentés anomaly_description
mezéjének formatumaval.

Az X kromoszdéma esetén, ha a
rendszer nem észlelt jelenteni vald
nemikromoszéma-rendellenességet, a
régio besorolasa megegyezik az NIPT-
jelentés class_sx értékével.
Ertékopcidk (regex):

DETECTED (DETEKTALVA): (\+]-)[12]?
[0-9]

DETECTED (DETEKTALVA): (del|dup)\
([1212[0-91\(((p|a) [0-91{1,2}(\.[0-9]
{1,21)2){2}\)

NO ANOMALY DETECTED
(RENDELLENESSEG NEM
DETEKTALHATO)

DETECTED (DETEKTALVA)
(XO|XXX|XXY|XYY)[NO ANOMALY
DETECTED - XX (RENDELLENESSEG
NEM DETEKTALHATO - XX)|NO
ANOMALY DETECTED - XY
(RENDELLENESSEG NEM
DETEKTALHATO - XY)|NOT
REPORTABLE (NEM
JELENTEND6)|CHR Y PRESENT (Y
KROMOSZOMA JELEN)|CHR Y NOT
PRESENT (Y KROMOSZOMA NINCS

JELEN)
chromosome Régionként  Kromoszdmaszimbdlum.
start_base Régidnként  Arégio elsé bazisa.
end_base Régionként  Arégio utolso bazisa.

Dokumentumszam: 1000000067940 v10
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Tipus

text

text
egész
szam
egész
szam

Regex vagy
értéktartomany

Az értékeket
ldsd a Leiras
részben.

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

[1, Inf)
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Mérészam L, L , Regex vagy
Gyakorisag Leiras Tipus |, ,

neve értéktartomany
start_ Régidnként  Arégio elsé bazisanak citogenetikai text (p|q)[0—9]{1,2}(\.
cytoband savja. [0-9]{1,2})?
end_ Régidnként  Arégio utols6 bazisanak citogenetikai  text (p|a)[0-91{1,2}(\.
cytoband savja. [0-91{1,2})?
region_size_  Régionként A régid mérete megabazisban float (O, Inf)
mb megadva.
region_lIr_ Régionként A régio triszémigjanak LLR float (-Inf, Inf)
trisomy (logaritmikus valdszin(iségi arany)

pontszdma. Triszémiat jelez, szemben

azzal, ha nincs elvaltozas (diszomia).

Triszomidrdl akkor beszélhetlink, ha az

LLR-pontszam meghaladja az elére

meghatarozott kiiszdbértéket.

Részleges torlések vagy duplikaciok

esetén ez a mérészam csak akkor

jelenik meg, ha a tipus tébblet (dup).

Maskilonben a mérészam értéke ,nem

alkalmazhato”.
region_lIr_ Régidnként  Arégiéo monoszémiajanak LLR- float (-Inf, Inf)
monosomy pontszdma. Monoszdmiat jelez,

szemben azzal, ha nincs elvaltozas
(diszémia). Monoszomiardl akkor
beszélhetlink, ha az LLR-pontszam
meghaladja az el6re meghatarozott
kliszObértéket.

Részleges torlések vagy duplikaciok
esetén ez a mérészam csak akkor
jelenik meg, ha a hiany (del) tipus
érzékelheté. Maskilénben a
mérészam értéke ,nem alkalmazhatd”.
A mérészam értéke ,NOT TESTED”
(Nem vizsgalt), ha az alap sz(réstipust
valasztja.
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Mérészam

Gyakorisag Leiras
neve

region_t_stat_ Régionként A régid t-probaja. A t-proba a régio és

long_reads a genom tdbbi részének lefedettsége
kozotti klilonbség, a minta
jel-zaj viszony mérészam, amely a
lefedettségben bekbvetkezd
barmilyen eltérés detektalhatésagat
régziti a régioban. A ,long_reads”
megnevezés azt jelzi, hogy a t-
probanal hasznalt lefedettség az
elemzés teljes fragmentummeéret-
tartomanyat magaban foglalja.
Arendszer a t-prébat és a minta
becslilt magzati frakciojat felhasznalva
hatarozza meg az LLR-pontszamokat.

region_ Régidnként Az aneuploid magzati anyag aranya. A

mosaic_ratio mérdszam alapjaul a régié
lefedettségébdl szarmaztatott
magzati frakcio és a minta magzati
frakcidjanak aranya szolgal. Azoknal a
mintaknal, ahol a magzati frakciok
szama kozel all a nulldhoz, a mozaik
aranyok negativ értékeket is
felvehetnek, a minta magzati
frakciojanak megbecsléséhez hasznalt
szamitasok valtozékonysaga miatt.

region_ Régidénként A triszémia LLR-pontszamanak
mosaic_lIr_ kiszamitdsa a régié lefedettségébdl
trisomy szarmaztatott magzati frakcié alapjan

torténik, nem pedig a minta magzati
frakcidja alapjan. Részleges torlések
vagy duplikacidk esetén ez a
mérdészam csak akkor jelenik meg, ha a
tipus tobblet (dup). Maskiilénben a
mérdészam értéke ,nem alkalmazhatd”.
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Tipus

float

float

float

Regex vagy
értéktartomany

(-Inf, Inf)

(-Inf, Inf)

(-Inf, Inf)
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Mérészam
neve
region_
mosaic_lIr_
monosomy

Gyakorisag

Régidnként

Leiras Tipus

A monoszémia LLR-pontszamanak float
kiszamitasa a réqgio lefedettségébdl
szarmaztatott magzati frakcié alapjan
torténik, nem pedig a minta magzati
frakcioja alapjan. Részleges torlések
vagy duplikacidk esetén ez a
mérészam csak akkor jelenik meg, ha a
hiany (del) tipus érzékelheté.
Maskilonben a mérészam értéke ,nem
alkalmazhatd”. A mérészam értéke
.NOT TESTED"” (Nem vizsgalt), ha az
alap szlréstipust valasztja.

Regex vagy
értéktartomany

(-Inf, Inf)

V1 4

Sample Cancellation Report (Mintaérvénytelenitési

jelentés)

A rendszer minden érvénytelenitett és sikertelen mintahoz egy mintaérvénytelenitési jelentést hoz létre.

Oszlop Leiras Tipus

batch_name A sarzs neve. text

sample_ Az érvénytelenitett minta egyedi text

barcode vonalkodja.

reason Mintaérvénytelenités felhasznald altal text
megadott oka.

operator A mintat érvénytelenitd kezeld text
felhasznaléneve.

timestamp A mintaérvénytelenités datuma és ISO 8601
idépontja. idébélyeg
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Regex
*a-zA-Z0-9_-]
{1,36}$
~a-zA-Z0-9_-]
{1,36}%
*Ma-zA-Z0-9_-]
{1,36}$
*a-zA-Z0-9_-]
{1,36}$
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Sample Cancellation Report (Mintatorlési jelentés)

A rendszer minden t6rolt mintahoz egy Mintatériési jelentést hoz Iétre.

Oszlop Leiras Tipus Regex
batch_name A sarzs neve. text *a-zA-Z0-9_-]
{1,36}%
sample_ A torolt minta egyedi vonalkddja. text *a-zA-Z0-9_-]
barcode {1,36}$
reason A minta torlésének felhasznalo altal text ~a-zA-Z0-9_-]
megadott oka. {1,36}%
operator A mintat torl6 kezel6 felhasznaldneve.  text ~a-zA-Z0-9_ -]
{1,36}%
timestamp A minta torlésének datuma és ISO 8601
idépontja. idébélyeg

I 4 .

Pool Retest Request Report (Pool-ujravizsgalasi
kérelem jelentés)

A pool-Ujravizsgalasi kérelem jelentése jelzi, hogy egy érvénytelenitett poolon Ujra lefuttathaté-e a
pooling folyamat. A rendszer akkor hozza létre a pool-Ujravizsgalasi kérelem jelentését, amikor az adott
pooltipusnal a két lehetséges szekvenalasi futtatas (poolok) kdziil az elsé érvénytelenitve lett.

Oszlop Leiras Tipus Regex
batch_ A sarzs neve. text ~a-zA-Z0-9_-]
name {1,36}$
pool_type A pool tipusa. enum A|B|C|E
reason Az el6z6 pool érvénytelenitésének felhasznald text ~a-zA-Z0-9_-]

altal megadott oka. {1,36}$
timestamp A kérelem datuma és idépontja. ISO 8601

idébélyeg

Folyamatjelentesek

Ez a szakasz a VeriSeq NIPT Assay Software altal Iétrehozott folyamatjelentések részletes ismertetését
tartalmazza.
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Batch Initiation Report (Sarzskezdeményezési jelentés)

Egy sarzs elinditasa és plazmaizolacio el6tti sikeres validaldsa esetén a rendszer egy

sarzskezdeményezési jelentést hoz Iétre. A jelentés LIMS rendszerbe torténé elklldésével jelezheti a
sarzs létrehozdsat a rendszer szdmara, tovabba a hozzarendelt mintakat is koz6lheti a rendszerrel.

Oszlop Leiras Tipus
batch_name A sarzs neve. text
sample_barcode A minta egyedi vonalkddja. text
sample_type A minta vonalkédjanak mintatipusa. enum
well A mintahoz tartozé lyuk. text
assay Vizsgalat neve. text
method_version Vizsgalatautomatizalasi eljaras text
verzidja.
workflow_manager_ A sarzshoz kapcsolodd Workflow text

version

Manager verzidja.

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

singleton | control | twin
| ntc

Ma-zA-Z]{1,1}[0-9]
{1,2}$
~a-zA-Z0-9_-1{1,100}$
VeriSeq NIPT v2 Assay

~a-zA-Z0-9._ -]
{1,100}$

V4 .

Batch Invalidation Report (Sarzsérvénytelenitési
jelentés)

A rendszer minden érvénytelenitett és sikertelen sarzshoz egy sarzsérvénytelenitési jelentést hoz létre.

Oszlop
batch_

name
reason

operator

timestamp

Leiras

A sarzs neve.

A sarzs érvénytelenitésének
felhasznalé altal megadott oka.

A sarzsot érvénytelenité kezel6
monogramja.

A sarzsérvénytelenités datuma és
idépontja.
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Tipus

text

text

text

ISO 8601 idébélyeg

Regex
Aa-zA-Z0-9_-]
{1,36}$
~a-zA-Z0-9_-]
{1,36}$
~a-zA-Z0-9_ -]
{1,36}$
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Library Sample Report (Konyvtarminta-jelentés)

A rendszer a sarzs hibajakor vagy érvénytelenitésekor, a kdnyvtar sikeres elkészitésekor, valamint a
kvantifikalas sikeres befejezésekor l1étrehoz egy konyvtarminta-jelentést.

Oszlop Leiras Tipus Regex

batch_name A sarzs neve. text ~a-zA-Z0-9_-]
{1,36}$

sample_barcode A minta egyedi vonalkddja. text *Ma-zA-Z0-9_-]
{1,36}$

qc_status A minta allapota a vizsgalati Iépés befejezése enum pass | fail

utan.

gc_reason A minéség-ellenérzési allapot indoklasa. text ~a-zA-Z0-9_-]

{1,36}$

starting_volume A vérmintavételi csé kezdeti térfogata ml-ben, float
a plazmaizolacio idején.

index A mintahoz tartozo index. text ~a-zA-Z0-9_-]
{1,36}$

ccn_library_pg_ul A kdényvtar koncentracioja pg/ul-ben. float

plasma_isolation_ Felhasznaldi megjegyzések a plazmaizolacio text ~a-zA-Z0-9_-]
comments soran (szabad szbveg). {1,512}$
cfdna_extraction_ Felhasznaldéi megjegyzések a cfDNS text *a-zA-Z0-9_-]
comments extrakcidja soran (szabad szbveg). {1,512}$
library_prep_ Felhasznaldi megjegyzések a kényvtar- text *a-zA-Z0-9_-]
comments el6készités soran (szabad szbveg). {1,512}$
quantitation_ Felhasznaldi megjegyzések a kvantifikacid text ~a-zA-Z0-9_ -]
comments soran (szabad széveg). {1,512}%
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Library Reagent Report (Konyvtarreagens-jelentés)

Sikertelen vagy érvénytelenitett sarzs, sikeres konyvtarkészités vagy sikeres kvantifikacié esetén a
rendszer létrehoz egy kdnyvtarreagens jelentést.

Oszlop

batch_
name

process

reagent_
name

lot
expiration_
date

operator

initiated

Leiras Tipus
A sarzs neve. text
A folyamat neve. Formatum: text

FOLYAMAT:alfolyamat. Ertékopciok:

o ISOLATION (Izolacid) — batch_validation,
prespin, postspin, data_transact.

o EXTRACTION (Extrakcio) — setup,
chemistry, data_transact.

o LIBRARY (K&nyvtar) — setup, chemistry,
data_transact, complete.

* QUANT (Kvant.) — setup, build_standards,
build_384, analysis, data_transact.

* POOLING - analysis, setup, pooling, data_
transact, complete.

Areagens neve. text

A reagens vonalkddja. text
Lejarati datum gyartdéi formatumban. text

A kezel6 felhasznaldneve. text

A reagenshez tartozdé kezdeményezési ISO 8601
id6bélyegzé. id6bélyeg
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Regex
~a-zA-Z0-9_-]
{1,36}$

*[A-Z]{1,36}:[a-
z0-9_]{1,36}$

~a-zA-Z0-9_-]
{1,36}%
~a-zA-Z0-9_-]
{1,36}%
~a-zA-Z0-9:/_
-1{1,700}$
~a-zA-Z0-9_-]
{1,36}%
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Library Labware Report (Konyvtar Labware-jelentés)

A rendszer a sarzs hibajakor vagy érvénytelenitésekor, a kdnyvtar sikeres elkészitésekor, valamint a
kvantifikalas sikeres befejezésekor l1étrehoz egy konyvtar Labware-jelentést.

Oszlop Leiras Tipus Regex

batch_name A sarzs neve. text ~a-zA-Z0-9_-]
{1,36}%

labware_name A Labware neve. text ~a-zA-Z0-9_-]
{1,36}%

labware_ Labware-vonalkdd. text *a-zA-Z0-9_-]

barcode {1,36}%

initiated A Labware-hez tartozé ISO 8601 id6bélyeg

idébélyegzé.
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Library Quant Report (Konyvtarkvant. jelentés)

Egy sikeres kvantifikacid esetén a rendszer egy kdnyvtarkvant. jelentést hoz létre.

Oszlop Leiras Tipus Regex
batch_name A sarzs neve. text *a-zA-Z0-9_-]
{1,36}$
quant_id Numerikus azonosito. hosszu
instrument Kvantifikacidés miszer neve (szabad text *a-zA-Z0-9_-]
szbveg). {1,36}%
standard_r_ R-négyzetes. float
squared
standard_ Metszéspont. float
intercept
standard_slope Gorbe. float
median_ccn_ Median mintakoncentracio. float
pg_ul
gc_status Kvantifikacids minéség-ellenérzési enum pass | fail
allapot.
gc_reason Hiba okanak leirasa, ha van. text *a-zA-Z0-9_-]
{1,36}$
initiated A kvantifikacidhoz tartozé ISO 8601
kezdeményezésiidbébélyegzé. idébélyeg

Library Process Log (Konyvtarfolyamat-naplod)

A rendszer kdnyvtarfolyamat naplét hoz I1étre: a sarzsfolyamatok elinditdsakor és befejezésekor,
valamint sikertelenségekor; sarzshiba esetén vagy sarzs érvénytelenitésekor; valamint az elemzés
befejezésekor (poolonként egy napld).

Oszlop Leiras Tipus Regex

batch_ A sarzs neve. text ~a-zA-Z0-9_-]

name {1,36}$
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Oszlop

process

operator

instrument

started

finished

status

Leiras Tipus

A sarzsfolyamat neve. Formatum: text
FOLYAMAT:alfolyamat. Ertékopcidk:
ISOLATION(Izol4cid) — batch_validation, prespin,
postspin, data_transact.

EXTRACTION (Extrakcid) — setup, chemistry,
data_transact.

LIBRARY (Kdnyvtar) — setup, chemistry, data_
transact, complete.

QUANT (Kvant.) — setup, build_standards, build_
384, analysis, data_transact.

POOLING - analysis, setup, pooling, data_transact,
complete.

idébélyeg

idébélyeg

A kezel6 monogramja. text

A mUszer neve. text

A sarzsfolyamat kezdetének datuma és ideje. ISO 8601
A sarzsfolyamat befejezésének datuma és ideje. ISO 8601
Az aktualis sarzs. enum
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Regex

*[A-Z1{1,36}:[a-
z0-9_]{1,36}$

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

completed |
failed | started |
aborted
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Pool Report (Pooljelentés)

A rendszer sikeres konyvtarkészités, illetve sikertelen vagy érvénytelenitett sarzs esetén pooljelentést
hoz létre, ha az esemény a pooling folyamat elinditasa utan kdvetkezik be.

Oszlop Leiras Tipus Regex

batch_name A sarzs neve. text ~a-zA-Z0-9_-]
{1,36}$

sample_barcode A minta egyedi vonalkddja. text *Ma-zA-Z0-9_-]
{1,361$

pool_barcode A pool mintahoz tarsitott vonalkddja. text *a-zA-Z0-9_-]
{1,361$

pool_type A pool mintéhoz térsitott tipusa. enum A|B|C|E

pooling_volume_ Pooling térfogat ul-ben. float

ul

pooling_ Felhasznaléi megjegyzések a pooling text *a-zA-Z0-9_ -]

comments folyamat soran (szabad széveg). {1,512}$

Pool Invalidation Report (Poolérvénytelenitési jelentés)

Poolok érvénytelenitése esetén a rendszer egy poolérvénytelenitési jelentést készit.

Oszlop Leiras Tipus Regex
batch_name A sarzs neve. text ~a-zA-Z0-9_-]
{1,36}$
pool_ Az érvénytelenitett pool vonalkddja. text *a-zA-Z0-9_-]
barcode {1,36}$
reason A pool érvénytelenitésének text ~a-zA-Z0-9_ -]
felhasznald altal megadott oka. {1,36}%
operator A poolt érvénytelenitd kezeld text *a-zA-Z0-9_-]
monogramja. {1,36}$

timestamp A pool érvénytelenitésének datuma 1SO 8601 idébélyeg
és idépontja.
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Sequencing Report (Szekvenalasi jelentés)

A rendszer szekvenalasi jelentést készit a szekvenalasi futtatdshoz, amikor a szekvenalas befejezédik
vagy amikor a szekvenalas idétullépést okoz.

Oszlop

batch_name

pool_barcode

instrument

flowcell

software_version

run_folder
sequencing_
status

gc_status

qc_reason

cluster_density

pct_q30
pct_pf

phasing
prephasing

Leiras

A sarzs neve.

A szekvenalis futtatashoz tarsulé pool
vonalkdd.

Szekvenald rendszer sorozatszama.

A szekvenalis futtatashoz tarsuld
aramlasi cella.

A szekvenaldrendszer-en az adatok
el6allitasahoz hasznalt
szoftveralkalmazas / verzio
Osszeflizése.

A szekvenalasi futtatas mappajanak
neve.

A szekvenalasi futtatas allapota.

A szekvenaldsi futtatds minéség-
ellenérzés allapota.

Min&ség-ellendrzési indoklas a

sikertelen eredménnyel zarulé minéség-

ellenérzésre; pontosvesszével
elvalasztott értékek.

Klaszters(irliség (median érték aramlasi

cellanként, minden csempén).
Q30 feletti szazalékok.

A sz(ré feltételeinek megfelel
kiolvasdsok szazalékos aranya.

Fazishatas.

El6fazishatas.

Dokumentumszam: 1000000067940 v10
IN VITRO DIAGNOSZTIKAI HASZNALATRA.

Tipus

text

text

text

text

text

text

enum

enum

text

float

float

float

float

float

Regex
~a-zA-Z0-9_-]
{1,36}%
*a-zA-Z0-9_-]
{1,36}$
*a-zA-70-9_-]
{1,36}$
~a-zA-Z0-9_ -]
{1,36}$

ra-zA-Z0-9_-]1+$

completed | timed
out | failed

pass | fail | error

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

predicted_
aligned_reads

started

completed

Leiras

El6re jelzett egyedi kiolvasasok.

A szekvenadlasi futtatds inditasanak
idébélyegzéje.

A szekvenalasi futtatas befejezésének
idébélyegzdje.

Tipus

hosszu

ISO 8601
idébélyeg
ISO 8601
idébélyeg

Regex

Analysis Failure Report (Sikertelen elemzési jelentés)

Ha a szekvenalasi futtatas sikertelen elemzése elérte a probalkozasok maximalis szdmat, a rendszer
egy Sikertelen elemzés jelentést hoz létre.

Oszlop

batch_name

pool_barcode

flowcell

sequencing_run_

folder

analysis_run_
status

timestarted

timefinished

Leiras

A sarzs neve.

A pool vonalkédja a sikertelen
elemzéshez van tarsitva.

Az aramlasi cella vonalkddja a sikertelen
elemzéshez van tarsitva.

A szekvenalasi futtatas mappaja a
sikertelen elemzéshez van tarsitva.

A szekvendlasi futtatds dllapota a
sikertelen elemzéshez van tarsitva.

Az id6bélyegzé az elemzés inditdsahoz
van tarsitva.

Az id6bélyegzd a sikertelen elemzéshez
van tarsitva.

Dokumentumszam: 1000000067940 v10
IN VITRO DIAGNOSZTIKAI HASZNALATRA.

Tipus

text

text

text

text

text

SO 8601
idébélyeg

ISO 8601
idébélyeg

Regex
*a-zA-70-9_-]
{1,36}$
~a-zA-Z0-9_-]
{1,36}$
~a-zA-Z0-9_-]
{1,36}$
~a-zA-Z0-9_1+$

~a-zA-Z0-9_]1+$
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Hibaelharitas

Bevezetés

Az VeriSeq NIPT Solution v2 az aldbbi funkcidkkal segiti a hibaelharitast:

* VeriSeq NIPT Assay Software és rendszerértesitések.

* Ajanlott Iépések a rendszerrel kapcsolatos problémak elharitasara.

* A megel6zé jellegli és hibaelemzések végrehajtasa az elére telepitett tesztadatok alkalmazasaval — instrukciok.

Az Assay Software értesitései

Ebben a fejezetben az VeriSeq NIPT Assay Software értesitéseit mutatjuk be:

Folyamatértesitések

A folyamatértesitések a vizsgalat végrehajtdsanak normal elérehaladdsat jelzik. Ezeket az értesitéseket a rendszer Tevékenységekként
napldzza, igy nem igényelnek felhasznaloi beavatkozast.

Ertesités Lépés

Batch initiation Konyvtar
(Sarzskezdeményezés) elékészitése
Batch Library Complete Konyvtar
(Sarzskonyvtar elkésziilt) el6készitése

Idépont

A felhaszndlé Uj sarzsot hozott létre.

Az aktualis sarzs konyvtarja elkésziilt .

Riasztasi

. E-mail
szint

Tevékenység Igen

Tevékenység Nem

Ajanlott
miivelet

Nincs.

Nincs.

AAI - O1_INWINISALJOZS ZA UOIIN|OS 1 dIN basus



"VHLVIYNZSVH IVIILZSONOVIA OYLIA NI

/8

OLA 076£900000001 :wezswniuswnioq

Ertesités

Pool Complete (Pool elkésziilt)

Sequencing Started (Szekvenadlas
megkezdve)

Sequencing QC passed (A
szekvenalds minéség-ellenérzése
sikeres eredménnyel zarult)

Sequencing Run Associated With
Pool (A poolhoz tarsitott
szekvenalasi futtatas)

Analysis Started (Elemzés
megkezd§dott)

Analysis Completed NIPT Report
Generated (Elemzés elkésziilt,
NIPT-jelentés létrehozva)

Lépés

Konyvtar
elékészitése

Szekvenalas

Szekvenalas

Szekvenalas

Elemzés

Utdlagos
elemzés

Idépont

A pool Iétrehozva a sarzsbdl.

A rendszer Uj szekvenalasiadat-
mappat detektalt.

A szekvenalasi futtatas befejez6dott
és a szekvenalas minéség-ellenérzése
sikeres eredménnyel zarult.

A szekvendldsi futtatast sikeresen
tarsitotta egy ismert poollal.

A megadott szekvenalasi futtatas
elemzése megkezdddott erre
vonatkozdan: .

Az elemzés elkészliilt és arendszer
létrehozta a jelentéseket.

Riasztasi
szint

Tevékenység

Tevékenység

Tevékenység

Tevékenység

Tevékenység

Tevékenység

E-mail

Nem

Nem

Nem

Nem

Igen

lgen

Ajaniott
miivelet

Nincs.

Nincs.

Nincs.

Nincs.

Nincs.

Nincs.

AAI - O1_INWINISALJOZS ZA UOIIN|OS 1 dIN basus
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Ervénytelenitési értesitések

Az érvénytelenitési értesitések jelzik a Workflow Manager rendszerében, a felhasznald altal Iétrehozott sarzs vagy pool

érvénytelenitését. Ezeket az értesitéseket a rendszer Megjegyzésekként napldzza, és nem igényelnek semmilyen felhasznaloi

mUveletet.

Ertesités

Batch Invalidation (Sarzs érvénytelenitése)

Pool Invalidation — Repool
(Poolérvénytelenités — Ismételt poolkészités)

Pool Invalidation — Use second aliquot (Pool
érvénytelenitése — Hasznalja a masodik

részmintat)

Sequencing Completed Pool Invalidated
(Szekvenalas befejezve Pool érvénytelenitve)

Sequencing QC passed - All samples are
invalid (A szekvenalas minéség-ellenérzése
sikeres eredménnyel zarult - Az 6sszes minta

érvénytelen)

Analysis Completed Pool Invalidated (Elemzés
befejezve Pool érvénytelenitve)

Lépés
Konyvtar
el6készitése

Konyvtar
elékészitése

Konyvtar
elékészitése

Szekvenalas

Szekvenalas
min&ség-
ellendrzése

Utdlagos
elemzés

Idépont

A felhasznalé érvénytelenit

egy sarzsot.

A felhasznald

érvénytelenitette a sarzshoz
tartozé elsé lehetséges
(bizonyos tipusu) poolt.

A felhasznald

érvénytelenitette a sarzshoz
tartozo elsé lehetséges
(bizonyos tipusu) poolt.

A szekvenadlasi futtatas
befejez8dott, de a
felhasznald érvénytelenitette

a poolt.

A szekvenalasi futtatas
min&ség-ellenérzése
befejez8dott, de az 6sszes
minta érvénytelen.

Az elemzés befejez6dott, de

a felhasznald

érvénytelenitette a poolt.

Riasztasi
szint

Megjegyzés

Megjegyzés

Megjegyzés

Megjegyzés

Megjegyzés

Megjegyzés

E-mail

Igen

Igen

lgen

lgen

Igen

Igen

Ajaniott
miivelet

Nincs.

Nincs.

Nincs.

Nincs.

Nincs.

Nincs.
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Korrigalhato hibak

A korrigalhato hibak olyan hibak, amelyeket a kezelé a megadott Iépések végrehajtasaval korrigalni tud a VeriSeq NIPT Assay Software

szoftverben. Ha a hiba a |épések végrehajtasa utdn is fennall, forduljon az lllumina mlszaki tigyfélszolgalatahoz.

Ertesités

Missing Instrument
Path (A mUszer
elérési Utvonala nem
talalhatod)

Insufficient Disk
Space for
Sequencing (Nincs
elegendd szabad
hely a szekvenalas
végrehajtasahoz)

Sequencing Run
Invalid Folder
(Ervénytelen
szekvenalasi futtatds
mappa)

Lépés

Szekvenalas

Szekvenalas

Szekvenalas

Id6pont

A rendszer nem talalja
a kiilsé szekvenalasi
mappat, vagy nem tud
ahhoz csatlakozni.

A rendszer Uj
szekvenaldsi mappat
taldlt, de szamitasai
szerint nincs elég
szabad hely az adatok
szamara.

A Sequencing Run
mappa érvénytelen

karaktereket tartalmaz.

Riasztasi
szint

Riasztas

Riasztas

Vigyazat!

E-mail

lgen

Igen

Igen

Ajanlott miivelet

» NAS hasznalata esetén ellenérizze
a halézati kapcsolatot. Lasd:
Ajanlott miveleti eljdrasok a
(z) 100. oldalon

o Lehetséges hardverhiba. Inditsa
Ujra a szervert. Ha a probléma
tovabbra is fennall, fel kell venni a
kapcsolatot e-mailben az lllumina
mUiszaki lgyfélszolgalataval.

1. Ellendrizze, hogy mennyi szabad
hely all rendelkezésre. Lasd: Ajanlott
mdveleti eljdrasok a(z) 100. oldalon.
2. Szabaditson fel helyet vagy
készitsen biztonsagi masolatot az
adatokrdl. Lasd: Ajdnlott miveleti
eljdrasok a(z) 100. oldalon.

A szekvenalasi futtatasok mappaja ugy
lett atnevezve, hogy az Uj név
érvénytelen karaktereket tartalmaz.
Nevezze at a futtatast ugy, hogy a név
érvényes legyen.
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Ertesités

Sequencing Started
but Pool Barcode File
Missing (Szekvenalas
elinditva, de a pool
vonalkodfajl
hianyzik)

Cannot Verify
Sequencing Run
Completion (A
szekvenalasi futtatas
befejezése nem
visszaigazolhatd)

Missing Sample
Attributes (Hidanyzé
mintaattribdtumok)

Lépés

Szekvenalas

Szekvenalas

El6zetes
elemzés

Riasztasi

Idépont
P szint

Arendszera
szekvenalas elinditasat
kovetd 30 percen belll
nem érzékeli a pool
vonalkddot tartalmazé
fajlt.

Vigyazat!

A szoftver nem tudta
beolvasni a futtatas
befejezési allapota fajlt
a szekvenalasi
mappabdl.

Vigyazat!

Egyes mintaknal a
szoftver nem taldlja a
mintatipus, a nemi
kromoszdma opcid
vagy a sz(réstipus
meghatarozasat.

Megjegyzés

E-mail

Igen

Igen

lgen

Ajanlott miivelet

A készlilék vagy a NAS lehetséges
hibdja. Ellenérizze a késziilék
konfiguracidjat és a haldzati
kapcsolatot. A rendszer a szekvenalas
befejezéséig tovabb keresi a pool
vonalkodfajlt.

Lehetséges hardverhiba. Inditsa Ujra a
szervert. Ha a probléma tovabbra is
fennall, fel kell venni a kapcsolatot e-
mailben az lllumina muszaki
Ugyfélszolgalataval.

A meghatarozott mintanal nincs
megadva minden mintaattribdtum. A
folytatashoz adja meg a hianyzé
mintaattributumokat a Workflow
Manager alkalmazasban, vagy
érvénytelenitse a mintat.
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Ertesités Lépés
Sample Sheet El6zetes
Generation failed elemzés
(Mintalap

létrehozasa

sikertelen)

Unable to check disk El6zetes
space (Szabad hely  elemzés
ellenérzése

sikertelen)

o Riasztasi .
ldépont ] E-mail
szint

A szoftver nem tudta
|étrehozni a
mintalapot.

Riasztas Igen

A szoftver nem tudta
ellendrizni a
rendelkezésre allé
szabad hely
nagysagat.

Riasztas Igen

Ajanlott miivelet

 Ellenérizze, hogy mennyi szabad
hely all rendelkezésre. Lasd:
Ajanlott mdiveleti eljdrasok a
(z) 100. oldalon. Ha kevés a szabad
hely, szabaditson fel némi helyet
vagy készitsen biztonsagi
masolatot az adatokrdl. Lasd:
Ajanlott miveleti eljdrasok a
(z) 100. oldalon.

* NAS haszndlata esetén ellenérizze
a halézati kapcsolatot. Lasd:
Ajdnlott miveleti eljdrdsok a
(z) 100. oldalon.

o Lehetséges hardverhiba. Inditsa
Ujra a szervert. Ha a probléma
tovabbra is fennall, fel kell venni a
kapcsolatot e-mailben az lllumina
mUszaki igyfélszolgalataval.

o NAS hasznalata esetén ellenérizze
a halézati kapcsolatot. Lasd:
Ajanlott miiveleti eljdrasok a
(z) 100. oldalon MUveletazonosité 2
a(z) 100. oldalon.

o Lehetséges hardverhiba. Inditsa
Ujra a szervert. Ha a probléma
tovabbra is fennall, fel kell venni a
kapcsolatot e-mailben az lllumina
mUiszaki Gigyfélszolgalataval.
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i L .., . Riasztasi . .. 5

Ertesités Lépés Id6pont szint E-mail Ajanlott miivelet

Insufficient Disk El6zetes A szoftver azt Riasztas Igen Szabaditson fel helyet vagy készitsen

Space for Analysis elemzés érzékelte, hogy nincs biztonsagi masolatot az adatokrol.

(Nincs elegendd elég szabad hely egy Uj Lasd: Ajanlott mliveleti eljdrasok a

szabad hely az elemzés (z) 100. oldalon M(iveletazonositd 3 a

elemzés megkezdéséhez. (z) 101. oldalon.

végrehajtasahoz)

Unable to launch El6zetes A szoftver nem tudta Riasztas Igen Lehetséges hardverhiba. Inditsa Ujra a

Analysis Pipeline elemzés megkezdeni az szervert. Ha a probléma tovabbra is

(Elemzés elinditasa elemzést az adott fennall, fel kell venni a kapcsolatot e-

sikertelen) szekvenalasi mailben az lllumina muszaki

mappanal. Ugyfélszolgalataval.

Sequencing folder El6zetes A szekvenaldsi futtatas Vigyazat! Igen » NAS hasznalata esetén ellenérizze

Read/Write elemzés mappajanak a halézati kapcsolatot. Lasd:

permission failed irasi/olvasasi Ajanlott mdiveleti eljdrasok a

(Szekvenalasi mappa jogosultsagat ellenérz6 (z) 100. oldalon.

irasi/olvasasi szoftverteszt » Lehetséges hardverhiba. Inditsa

jogosultsaganak sikertelen. Ujra a szervert. Ha a probléma

hibaja) tovabbra is fennall, fel kell venni a
kapcsolatot e-mailben az lllumina
mUiszaki Gigyfélszolgalataval.

Analysis Failed - Elemzés Az elemzés sikertelen. Megjegyzés Igen Nincs

Retry (Sikertelen Ujraprébalkozas.

elemzés - Prébalja

meg ujra)
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Ertesités Lépés
Results Already Rendszer
Reported

(Eredményjelentés

mar létrehozva)

Unable to deliver Rendszer

email notifications
(E-mailek
kézbesitése
sikertelen)

Time Skew Detected Konyvtar
(Id6eltérés) el6készitése

Idépont

A szoftver azt talalta,
hogy az aktualis
pooltipushoz mar létre
lett hozva egy NIPT
jelentés.

Arendszer nem tudja
kézbesiteni az e-
mailes értesitéseket.

A szoftver azt
érzékelte, hogy a
Workflow Manager
idébélyegzdje és a
szerver helyi ideje
kdzott tdbb mint

1 percnyi eltérés van.

Riasztasi

. E-mail
szint

Tevékenység Igen

Vigyazat! NA

Vigyazat! Nem

Ajanlott miivelet

Nincs

1. Ellenérizze, hogy a rendszerben
helyesen vannak-e megadva az e-
mail-beadllitasok. Lasd: A rendszer e-
mailes értesitéseinek beallitasa a

(z) 36. oldalon.

2. Kiildjon teszt e-mailt. Lasd: A
rendszer e-mailes értesitéseinek
bedllitdsa a(z) 36. oldalon.

3. Inditsa Ujra a szervert. Ha a
probléma tovabbra is fennall, fel kell
venni a kapcsolatot e-mailben az
lllumina mUszaki lgyfélszolgalataval.

1. Ellendrizze a helyi idét a Workflow
Manager alkalmazast futtaté gépen.
2. Ellenérizze az Onsite Server helyi
idejét a webes kezel6fellileten (Server
Status (Szerver allapota) lap).
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Nem korrigalhato hibak

A nem korrigalhaté hibak olyan allapotot jelentenek, ahol semmilyen tovabbi lépéssel nem folytathato a vizsgalat.

i L .., . Riasztasi . ., .

Ertesités Lépés Id6pont szint E-mail Ajanlott miivelet

Batch Failure Konyvtar Sarzs minéség- Megjegyzés Igen Restart library plating. (Kezdje ujra

(Sarzshiba) el6készitése ellenérzése a kdnyvtarlemezelést)
sikertelen.

Report Generating  Jelentéskészités The system failed to Riasztas Igen o Check available disk space.

Failure (A jelentés generate areport. (Ellenérizze, hogy mennyi

hibat general) (A rendszer nem szabad hely all rendelkezésre)
tudta létrehozni a Lasd: Ajanlott mdveleti
jelentést) eljdrasok a(z) 100. oldalon. Ha

kevés a szabad hely,
szabaditson fel helyet, vagy
készitsen biztonsagi masolatot
az adatokrél. Lasd: Ajdnlott
mdveleti eljdrasok a

(z) 100. oldalon.

o Lehetséges hardverhiba.
Inditsa Ujra a szervert. Ha a
probléma a lépések
végrehajtasa utan is fennall, fel
kell venni a kapcsolatot e-
mailben az lllumina m(iszaki
Ugyfélszolgalataval.
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Ertesités

Failed to Parse Run
Parameters file
(Futtatasi
paraméter fajl
elemzése
sikertelen)

Unrecognized Run
Parameters
(Ismeretlen futtatasi
paraméterek)

Invalid Run
Parameters
(Ervénytelen
futtatasi
paraméterek)

No Pool Barcode
found (Pool
vonalkdéd nem
talalhato)

Lépés

Szekvenalas

Szekvenalas

Szekvenalas

Szekvenalas

Idépont

A rendszer nem
tudta
megnyitni/elemezni
a
RunParameters.xml
fajlt.

A szoftver altal
beolvasott futtatasi
paraméterek nem
kompatibilisek a
rendszerrel.

A szoftver altal
beolvasott futtatasi
paraméterek nem
kompatibilisek a
vizsgalattal.

A szoftver nem
tudta egy ismert
pool vonalkédhoz
tarsitani a
szekvenalasi
futtatas aramlasi
cellajat.

Riasztasi
szint

Vigyazat!

Vigyazat!

Vigyazat!

Vigyazat!

E-mail

Igen

Igen

lgen

Igen

Ajanlott miivelet

A RunParameters.xml fajl
megsérilt. Ellenérizze a készlilék
konfiguracidjat, és reszekvenalja a
poolt.

A szoftver nem tudta felépiteni a
szekvenalasi futtatasi
paramétereket a készlilék
konfiguracids fajljabdl. Ellenérizze
a készilék konfiguracidjat, és
reszekvenalja a poolt.

A szoftverkompatibilitasi teszt
eredménye sikertelen. Ellenérizze
a készulék konfiguracidjat, és
reszekvendlja a poolt.

Lehetséges, hogy rossz a pool
vonalkdd bejegyzés. Szekvenalja
Ujra a poolt.
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Ertesités

Sequencing
Completed but Pool
Barcode File
Missing
(Szekvenalas
befejezve, de a pool
vonalkodfajl
hianyzik)

Unable to read Pool
Barcode File (Pool
vonalkod fajl
beolvasdsa
sikertelen)

Pool Barcode File
Mismatch (A pool
vonalkdd fajl nem
egyezik)

Sequencing Timed
Out (Szekvendlas
idétullépése)

Lépés

Szekvenalas

Szekvenalas

Szekvenalas

Szekvenalas

L Riasztasi .
Id6pont . E-mail
szint

A szekvenalasi
futtatas
befejez6dott, de a
rendszer nem talalja
a pool vonalkddot
tartalmazo fajlt.

Riasztas Igen

A pool vonalkédot
tartalmazé f4jl
megsérilt.

Riasztas Igen

A pool vonalkéd fajl  Riasztas Igen
egy masik

aramlasicella-

azonositora

hivatkozik, mint ami

a szekvenalasi

futtatashoz van

tarsitva.

A szekvenalasi
futtatds nem
fejez6dott be a
meghatarozott idén
belil.

Vigyazat! Igen

Ajanlott miivelet

szekvenaldrendszer lehetséges
hiba. Ha tamogatasra van
sziksége, vegye fel a kapcsolatot
az lllumina Miszaki
tdmogatasaval.

szekvenaldrendszer lehetséges
vagy haldzati hiba. Ha
tamogatasra van sziiksége, vegye
fel a kapcsolatot az lllumina
MdUszaki tamogatasaval.

szekvenaldrendszer lehetséges
hiba. Forduljon az lllumina m(iszaki
ugyfélszolgalatahoz.

Ellenérizze a szekvenalérendszer-t
és a haldzati kapcsolatot.
Szekvenalja Ujra a poolt.
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Ertesités

Sequencing QC files
generation failed
(Szekvenalas
mindség-
ellenérzési fajljainak
Iétrehozasa
sikertelen)

Sequencing QC
failed (Szekvenalas
min&ség-
ellenérzése
sikertelen)

Analysis Failed for
Maximum number
of attempts
(Elemzés tobbszori
Ujraprobalkozas
utan is sikertelen)

Lépés
Szekvenalas
min&ség-
ellendrzése

Szekvenalas
min&ség-
ellendrzése

Elemzés

Idépont

A szekvenalasi
futtatas
befejez6dott, de az
interOp minéség-
ellenérzési fajlok
sérlltek.

A szekvenalasi
futtatas
befejez8dott, de a
szekvenalas
min&ség-
ellenérzésének
eredménye
sikertelen.

Tobbedszeri
probalkozasra sem
sikerdlt lefuttatni az
elemzést. A
rendszer nem
probalkozik tovabb.

Riasztasi .
. E-mail

szint

Riasztas Igen

Megjegyzés Igen

Vigyazat! Igen

Ajanlott miivelet

Ellenérizze a szekvenadlérendszer-t
és a haldzati kapcsolatot.
Szekvenadlja Ujra a poolt.

Szekvendlja Ujra a poolt.

Szekvenadlja Ujra a masodik poolt.
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Ertesités Lépés
Analysis Post- Elemzés utan
Processing Failed

(Elemzés

utofeldolgozasa

sikertelen)

Analysis Upload Elemzés utan
Failed (Elemzés
feltoltése

sikertelen)

L Riasztasi .

Id6pont ] E-mail
szint

A szoftver nem Riasztas Igen
tudta utofeldolgozni
az elemzés
eredményeit.
A szoftver nem Riasztas Igen

tudta feltolteni az
elemzés
eredményeit az
adatbazisba.

Ajanlott miivelet

NAS hasznalata esetén
ellendrizze a halozati
kapcsolatot. Lasd: Ajanlott
mdveleti eljdrasok a

(z) 100. oldalon.
Lehetséges hardverhiba.
Inditsa Ujra a szervert. Ha a
probléma a lépések
végrehajtasa utan is fennall, fel
kell venni a kapcsolatot e-
mailben az lllumina m(iszaki
lgyfélszolgalataval.

NAS hasznalata esetén
ellen6rizze a haldzati
kapcsolatot. Lasd: Ajanlott
mdveleti eljdrasok a

(z) 100. oldalon.
Lehetséges hardverhiba.
Inditsa Ujra a szervert. Ha a
probléma a [épések
végrehajtasa utan is fennall, fel
kell venni a kapcsolatot e-
mailben az lllumina mdlszaki
lgyfélszolgalataval.
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Ertesités

Plate Level
Contamination
Detected
(Lemezszintd
szennyez6dés
észlelése)

Lépés

Elemzés utan

Idépont

Y kromoszdma
mutathaté ki minden
olyan mintanal,
amelynél a poolban
sikertlt a mindség-
ellenérzés.

Riasztasi
szint

Riasztas

E-mail

Igen

Ajanlott miivelet

Kezdje Ujra a konyvtarlemezelést.
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Ajanlott muiveleti eljarasok

Miveletazonosité Ajanlott miivelet

1

Ellenérizze a
haldzati kapcsolatot

Ellenérizze, hogy
mennyi szabad hely
all rendelkezésre

Lépések
Gondoskodjon réla, hogy a tavoli NAS és a helyi gép ugyanazon a halézaton
legyenek.
1. irja be a Windows parancssorba (cmd), tipus , a kdvetkezd parancsot: ping
<Server IP> (Ping szerver IP-cime)
NAS haszndlata esetén a NAS-szal val6 kapcsolatot is ellenérizze.
2. Ellenérizze, hogy minden csomag megérkezett-e.
Ha vannak elveszett csomagok, akkor forduljon a rendszergazdahoz.
3. Tesztelje a kapcsolatot az aldbbiak szerint:
a. Bejelentkezés a Onsite Server webes kezel6felliletre.
b. A Dashboard (Infépult) képernyén valassza a Folder (Mappa) elemet.
c. A teszt lefuttatasahoz valassza ki a Test (Teszt) lehetéséget. Ha a teszt
sikertelen, ellenérizze, hogy minden beallitds megfeleléen van-e konfiguralva,
lasd: Megosztott hdldzati meghajtok szerkesztése a(z) 33. oldalon.

Gondoskodjon réla, hogy a Windows-gépen az Onsite Server Input mappanak
legyen kiilén meghajtdja. Tovabbi informacidkért l1dsd: Szervermeghajtok
leképezése a(z) 44. oldalon.

A jobb egérgombbal kattintson az Input mappara mutatd meghajtéra. Valassza ki a
Properties (Tulajdonsagok) lehetéséget, majd tekintse meg a szabad helyre
vonatkozd informaciokat.
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Miveletazonosité Ajanlott miivelet

3

Tarhely
felszabaditdsa /
Biztonsagi masolat
készitése

Lépések
Az lllumina rendszeres adatmentést javasol, illetve hogy a szekvenalasi adatokat
mindig a szerveroldalon taroljak. Tovabbiinformacidkért lasd: Megosztott haldzati

meghajtdk kezelése a(z) 32. oldalon.
1. Az Onsite Server szerveren helyileg tarolt adatok esetében:

Gondoskodjon réla, hogy a Windows-gépen az Onsite Server Input mappanak
legyen kiilén meghajtdja. Tovabbiinformacidkért lasd: Szervermeghajtok
leképezése a(z) 44. oldalon.

a. Kattintson duplan az Input mappara, majd a megnyitasahoz adja meg a
belépési adatokat.

b. Megjelennek a szekvenalasi adatok —a mappak neve megegyezik a
szekvenalasi futtatasok nevével.

c. Torolje a feldolgozott szekvenadldsi mappakat, vagy készitsen réluk biztonsagi
masolatot.

2. Tavoli NAS-on tarolt adatok esetén:

Gondoskodjon réla, hogy a tavoli NAS és a helyi gép ugyanazon a halézaton
legyenek.

Nyissa meg a tavoli meghajtén Iévé mappat. A belépési adatokat illetéen
forduljon a rendszergazdahoz.

a. Megjelennek a szekvenalasi adatok — a mappak neve megegyezik a
szekvenalasi futtatasok nevével.

b. Tordlje a feldolgozott szekvenalasi mappakat, vagy készitsen réluk biztonsagi
masolatot.
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Rendszerhibak

Probléma Ajanlott mivelet
Nem indul el a Ha a VeriSeq NIPT Assay Software elinditasa soran hibat észlel, akkor a Log
rendszer. In (Bejelentkezés) képernyé helyett a hibak 6sszefoglaldsa jelenik meg.

Vegye fel a kapcsolatot az llluminamdszaki Gigyfélszolgalataval és jelentse a
jelzett hibakat.

Az adatbazis Ha vissza kell llitani az adatbazist, akkor forduljon az
visszaallitasa llluminaszervizmérnokeihez.
sziikséges.

Rendszereltérés. Rendszereltérés észlelése esetén az VeriSeq NIPT Assay Software nem
dolgozza fel az egyéb rendszerkomponensektél érkezé adatokat. llyenkor
egy rendszergazdanak vissza kell dllitania a rendszert.

RAID vezérld A RAIDvezérl6 riasztasanak elnémitasahoz egy rendszergazdanak meg kell

riasztas. nyomnia a Server alarm (Szerverriasztas) gombot a VeriSeq NIPT Assay
Software infépultjanak Server Status (Szerver dllapota) lapjan. Ha
megnyomtak ezt a gombot, utdna vegye fel a kapcsolatot az lllumina miszaki
lgyfélszolgalataval a tovabbi segitségért.

Adatfeldolgozasi tesztek

Az Onsite Server-en elére telepitett adatkészletek lehet6vé teszik a szerver és az elemzémotor
miikodésének ellenérzését.

A szerver tesztelése

Ez a teszt egy szekvenalasi futtatast és egy elemzésjelentés-készitést szimulal az Analysis Pipeline
tényleges elinditasa nélkil. Ez a teszt az Onsite Server megfelelé mikddésének, valamint a jelentések
és e-mail-értesitések megfelel6 |étrehozasanak ellenérzésére szolgal. Duration (Id6tartam): Kérlbelll
3-4 perc.

Eljaras
1. Nyissa meg a csatlakoztatott bemeneti mappat, majd nyissa meg a TestingData mappat.
2. Készitsen masolatot az aldbbi, a TestingData mappaban taldlhaté mappak egyikérél:

* NextSeqg-adatok esetén: 170725_NB551052_0252_AH5KGJBGX9_Copy_Analysis_Workflow.
* NextSegDx-adatok esetén: 180911_NDX550152_0014_AXXXXXXXDX_Copy_Analysis_Workflow.

Dokumentumszam: 1000000067940 v10 102
IN VITRO DIAGNOSZTIKAI HASZNALATRA.



VeriSeq NIPT Solution v2 szoftverutmutaté - IVD

Nevezze at az dtmasolt mappat ugy, hogy az _XXX-re végzdédjon, ahol _XXX a tesztfuttatas

sorszama. Példaul, ha az eredeti mappa _002-re végzddik, akkor az dtmdasolt példany neve _003-ra

végzadjon.

Helyezze at az atnevezett mappat a bemeneti mappaba.

Varjon 3-5 percet, hogy befejezédjon a futtatas. Gy6z8djon meg rdla, hogy megkapta-e az aldbbi e-

mail-értesitést:

a. Szekvendlasfuttatdsi elemzés megkezdve.

b. A szekvenalasifuttatds NIPT-jelentése létrejott.

Térsitsa a jelentéseket a mappa szekvenaldsi nevéhez.

A kimeneti mappaban nyissa meg a TestData_NS_CopyWorkflow vagy a TestData_NDx_

CopyWorkflow mappat, és ellenérizze, hogy megvan-e az aldbbi jelentések egyike:

* A NextSeq esetében: TestData_NS_CopyWorkflow_C_TestData_NS_CopyWorkflow_PoolC_
H5KGJBGX9_nipt_report_YYYYMMDD_HHMMSS.tab.

* A NextSegDx esetében: TestData_NDx_CopyWorkflow_C_TestData_NDx_CopyWorkflow_
PoOoIC_XXXXXXXDX_nipt_report_YYYYMMDD_HHMMSS.tab.

A fajl varhaté mérete kb. 7,1 Kb.

Helyezze vissza a tesztszekvencia-futtatast a TestingData mappaba. lly médon kénnyedén nyomon
kovetheti, hogy a szekvenalasi teszt hanyszor lett lefuttatva.

MEGJ EGYZES Ha szabad helyre van sziikség, akkor torolheti a régi tesztfajlpéldanyokat.

Teljes tesztadatelemzés futtatasa

Ez a teszt egy teljes elemzési futtatast hajt végre. Akkor futtassa le ezt a tesztet, ha a szerver nem
képes feldolgozni vagy elemezni az adatokat, vagy ha id6tullépési hibat okoz. Duration (Id6tartam):
Korilbelll 4-5 ora.

Eljaras

1.
2.

Nyissa meg a felcsatolt bemeneti mappat, majd nyissa meg a TestingData mappat.

Nevezze at az alabbi mappat ugy, hogy a végéhez hozzateszi a _000 utdtagot: 180911_NDX550152_
0014_AXXXXXXXDX_FullRun.

Az utdtag gondoskodik réla, hogy minden szekvenalasi futtatas neve egyedilegyen. Ha a futtatas
mar tartalmaz utétagot, akkor Ugy nevezze at a mappat, hogy az utdétag szamat eggyel noveli.

Helyezze at az atnevezett mappat a bemeneti mappaba.

Varjon 4-5 6rat, hogy befejez6djon az elemzés. Gy6z6djon meg réla, hogy megkapta-e az alabbi e-
mail-értesitést:

a. Szekvendlasfuttatasi elemzés megkezdve.

b. A szekvenalasifuttatas NIPT-jelentése létrejott.
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5. Tarsitsa a jelentéseket a mappa szekvenaldsi nevéhez.

6. A kimeneti mappaban nyissa meg a TestData_NDx_FullRun mappat, és keresse meg a kévetkez6
jelentést: TestData_NDx_FullRun_C_TestData_NDx_FullRun_PoolC_XXXXXXXDX_nipt_report_
YYYYMMDD_HHMMSS.tab.

A fajl varhatd mérete kb. 7,1 Kb.

7. Helyezze vissza a tesztszekvencia-futtatast a TestingData mappéba.
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Forrasok és hivatkozasok

A kovetkezd dokumentacidk a(z) lllumina honlapjardl téltheték le.

Informacioforras Leiras
VeriSeq NIPT Solution v2 - Bemutatja a terméket és felhasznalasi céljat, leirja
terméktdjékoztato hasznalatanak maédjat és a hibaelharitasi folyamatokat.

(dokumentumszam: 1000000078751)

Microlab® STAR Line felhaszndldi A Hamilton Mircolab STAR automatizalt folyadékkezeld
kézikényv, Hamilton mUszer hasznalati és karbantartdsi Utmutatojat, valamint
dokumentumazonositd: 624668 mUszaki adatait tartalmazza.

A dokumentaciok eléréséhez, szoftverek letdltéséhez, online képzésekhez és a gyakran ismételt
kérdések megtekintéséhez latogasson el az lllumina honlapjan a VeriSeq NIPT Solution v2 tamogatasi
oldalaira.

Roviditések

Rovidités Definicio

BCL Bazisazonosito fajl

CE-IVD Eurdpai megfelel6ségijelzés, mely azt igazolja, hogy a termék alkalmas in
vitro diagnosztizaldsra

cfDNS Sejtmentes DNS

DNS Dezoxiribonukleinsav

DNS Tartomanynévrendszer

FASTQ Szoveges fajlformatum, amely a szekvendldmlszerek kimenetét tarolja

FF Magzati frakcio

FIFO Idérendi sorrend

iFACT Kiil6nallé magzati aneuploiditasi konfidencia vizsgalat

IP Internetprotokoll

LIMS Laboratériumi adatkezel6 rendszer

LLR Log Likelihood Ratio

MAC Médiahozzaférés-vezérlés

NAS Halbzatra csatlakoztatott tarold
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Rovidités

NES

NGS

NIPT

NTC

NTP

PF
Minéségellenérzés

Regex

SCA
SDS
SHA1
SSL

Definicié

Nem kizart teriletek

Uj generaciés szekvenalds

Nem invaziv prenatalis vizsgalat
No Template Control

Halozati id6-protokoll
Ateresztész(iré
Min&ség-ellendrzés

Gyakran el6forduld kifejezés. Olyan karaktersor, amely stringparosité
algoritmusokkal az adatok validalasara hasznalhato.

Nemikromoszdéma-aneuploiditas
Biztonsagi adatlapok
Biztonsagos kivonat algoritmus 1

Biztonsagos kapcsolati réteg

MUszaki tdmogatas

Ha miszaki tamogatdasra van szliksége, vegye fel a kapcsolatot az lllumina mdszaki ligyfélszolgalattal.

Weboldal:
E-mail:

www.illumina.com
techsupport@illumina.com

Biztonsagi adatlapok (SDS-ek) — Az lllumina support.illumina.com/sds.html cimen elérhet6 weboldalan

talalhatok.

Termékdokumentacid — Letdlthetd a support.illumina.com weboldalrdl.
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