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Notkun pessarar voru fellur undir einkaleyfi sem lllumina, Inc. 4 og hefur gefid ut. Greidsla fyrir véruna veitir takmarkadan,
oframseljanlegan rétt til ad nota hana i tileetludum tilgangi, i samraemi vid fylgiskjol og adra tengda skilmala. Lysandi,
oteemandi listi yfir slik einkaleyfi er ad finna & www.illumina.com/patents. Enginn réttur samkvaemt neinu 6dru einkaleyfi
eda til annarrar notkunar er veittur beint, med ébeinum haetti eda 66rum haetti

petta skjal og innihald pess eru eign lllumina, Inc. og dotturfélaga pess (,lllumina“) og eru eingéngu eetlud til
samningsbundinnar notkunar vidskiptavina pess i tengslum vid notkun peirrar voru/vara sem lyst er hér og i engum
0drum tilgangi. betta skjal og efni pess skal ekki notad eda dreift i neinum 68rum tilgangi og/eda @ annan hatt midlad, birt
eda afritad an skriflegs sampykkis lllumina. Med pessu skjali veitir lllumina ekki leyfi samkvaemt einkaleyfi, vérumerki,
hoéfundarrétti eda fordeemisrétti, né 68rum sambezerilegum réttindum pridja adila.

Med pessu skjali veitir lllumina ekki leyfi samkvaemt einkaleyfi, vérumerki, hofundarrétti eda fordeemisrétti, né 66rum
sambeerilegum réttindum pridja adila. Lesa verdur og skilja allt innihald pessa skjals ad fullu adur en slik vara eda vorur
eru notadar.

EF ALLAR LEIDBEININGAR SEM HER ER AD FINNA ERU EKKI LESNAR OG bEIM SERSTAKLEGA FYLGT GETUR bAD LEITT
TIL SKEMMDA A VORUNNI/VORUNUM, MEIDSLA A FOLKI, PAR A MEDAL NOTENDUM EDA OPRUM, OG SKEMMDA A
ODRUM EIGNUM OG PAD MUN OGILDA ALLA ABYRGD SEM GILDIR UM VORUNA/VORURNAR.

ILLUMINA BER EKKI ABYRGD A RANGRI NOTKUN PEIRRA VARA SEM HER ER LYST (PAR MED TALID EINSTOKUM
HLUTUM EDA HUGBUNADI).

© 2026 lllumina, Inc. Allur réttur askilinn.

Oll vérumerki eru eign lllumina, Inc. eda viskomandi eigenda. Sérstakar upplysingar um vérumerki eru &
www.illumina.com/company/legal.html.
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Lysing a breytingu

Eftirfarandi uppfeert:

» Kynning & notendavi®mati vefsins.

o Skoda stodu kerfisins og vidvaranir i
lesbordinu.

o Listi yfir m6éppundfn & stadbundnum diski.

o Varpa netpjonsdrifum fyrir pjoninn a stadnum.

Eftirfarandi beett vid:
o Uppfaerdu netpjéninn
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Lysing a breytingu

Eftirfarandi uppfeert:

Skyringartexti @ mynd med yfirliti yfir
uppbyggingu

Lysing & synishlut i runustjérnun.
Leidbeiningar um syni sem hladid er upp vid
einangrun plasma.

Varudarleidbeiningar um ad lata strikamerki
fylgja og endurnytingu samsafna.

Eftirfarandi beett vid:

Utskyring & pvi ad Workflow Manager athugar
ekki réd syna.

Krofur fyrir reitinn Keyrsluheiti i leidbeiningum
fyrir stadbundna keyrslustjérann.

Visad er i notendahandbdk hugbunadarins
Skodari fyrir greiningu radgreiningargagna
vardandi leidbeiningar um tulkun meeligilda ur
geedaeftirliti.

Leidbeiningar um breytingar sem parf ad gera
fyrir endurtekna profun eftir ad samsafn tekst
ekki.

Utskyring og upplysingar um Urraedaleit
vegna nyju villunnar Mengun a plétustigi.
Leidbeiningar um hvernig 4 ad kveikja og
slokkva a kerfinu.

Utskyringar 4@ umhverfissjénarmidum.
Upplysingar um meeligildi i vidbdtarskyrslu
kvarda um efri og nedri mork NES ef iFACT
tekst ekki.

~Radgreiningartaeki” var i 6llum tilvikum skipt ut
fyrir ,hahradaradgreiningarkerfi“ eda
Jradgreiningarkerfi”.

Lysingar a synablodum fyrir blandadar runur
voru fjarleegdar til samraemis vid
hugbunadarvirkni.
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Lysing a breytingu

Lysingar a synablodum fyrir blandadar runur
voru fjarleegdar til ad samraemast virkni
hugbunadarins. Ad breyta lykilordi fyrir
sjalfvirkni i ML-STAR krefst pess a8
bjénustuadili fra lllumina komi & stadinn.
Skyrari leidbeiningar um hvernig eigi ad beeta
vid upplysingum um strikamerki &
inntakssynabldd og hvernig eigi ad hlada upp
synablodum fyrir blandadar runur.
Leidbeiningar um hvernig & ad stofna
notendanafn voru uppfaerdar.

Visun i reitinn Netlykilord var fjarleegd ur
leidbeiningum um uppsetningu netpjéns.
Daemid sem gefid var upp fyrir fravik med
hlutaurfellingu eda -tvoféldun var uppfaert.
Rodunarreglu fyrir reitinn anomaly_description
var baett vié. Hvad vardar fravik innan sama
litningsins kemur mislitnun & heilum litningum &
undan hlutaurfellingum eda -tvoféldunum.
Dalkum fyrir gerd og reglulega segd var baett
vid skyrslur um nidurstodur, tilkkynningar og ferli.
Uppfeerdi ordalag i 6llu skjalinu til ad auka
skyrleika.

Heimilisfang vidurkennds fulltrda innan ESB var
uppfeert.
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Lysing a breytingu

Leidbeiningum fyrir nyju eiginleikana Backup
Encryption (dulkddun 6ryggisafrits) og
Network Password (Netlykilord) var baett vid.
itarlegri leibeiningum var baett vid kaflann
um nidurhal og uppsetningu vottoras.

Skrefi til ad sla inn netlykilord og aminningu
um ad bua til vottord var beett vid hlutann
Stillingar netpjons fyrir Workflow Manager.
Kortlagning netpjonsdrifa var uppfaerd til ad
gefa til kynna hvar eingdngu kerfisstjérar
hafa adgang og samhaefni SMB-utgafunnar
var einnig uppfeerd.

Beetti vid visun i kaflann Dulkédun
oryggisafrits til geymslu gagna fyrir
netpjoninn a stadnum.

Baetti vid athugasemd i kynningu & vefvidmati
Assay Software par sem segir ad ekki sé
haegt ad nalgast hugbunadinn i gegnum
snjalltaeki.

Skyringum & notkun hdstafa i uttakii NIPT-
skyrslunni var baett vid.

Framsetning upplysinga um valkosti fyrir gildi
var uppfeerd til ad audvelda folki ad lesa ur
peim i kaflanum Skyrslur um nidurstédur og
tilkynningar.

Uppfeerdi nafnakerfi fyrir Workflow Manager
pannig ad fullt heiti hugbunadarins VeriSeq
NIPT Workflow Manager komi alls stadar
fram.

Uppfeerdi Inntak fyrir synablad og Hlada upp
synabladi til ad skyra takmarkanir a virkni vid
upphledslu synablada.

Heimilisfang astralska styrktaradilans og
lllumina Hollands var uppfaert..

Vi
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Lysing a breytingu

o Kafla um umhverfissjénarmid fyrir VeriSeq
Onsite Server v2 var baett vid.

o Framsetning nidurstadna fyrir fravik i
kynlitningum i hlutanum Skyrslur um
nidurstddur og tilkynningar i Vidauka B var
uppfeerd til samreemis vid framsetninguna i
NIPT-skyrslunni.

Upplysingum var beett vid NIPT- og

vidbotarskyrslur til samraemis vid pjalfunarefni.

Utgéfa hugbunadarleidbeininga fyrir VeriSeq
NIPT Solution v2 til vidskiptavina.

Fyrsta utgafa eingdngu til notkunar innan
fyrirteekisins

vii
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VeriSeq NIPT Solution v2

Inngangur

VeriSeq NIPT Solution v2 er in vitro greiningarpréf sem eetlad til skimunar med radgreiningu til ad greina
mislitnun hja fostrum dr dtleegum blédsynum modur hja pungudum konum sem gengnar eru ad minnsta
kosti 10 vikur. Préfidé bydur upp a tvenns konar skimun: grunnskimun og skimun & heildarerfdamenginu.
Grunnskimunin veitir adeins upplysingar um st6du mislitnunarstddu litninga 21, 18, 13, X og Y. Skimanir &
heildarerfdamenginu veita upplysingar um hlutaurfellingar og -tvofaldanir fyrir alla A-litninga og
mislitnunarstédu fyrir alla litninga. Badar tegundir skimna bjoda upp a méguleikann ad greint sé fra
mislitnun & kynlitningum (SCA, sex chromosome aneuploidy). Med hvoruga tegund skimunar ma nota
pessa voru sem eina grundvdll greiningar eda annarra akvardana sem tengjast medgdngunni.

Uppbygging kerfis VeriSeq NIPT Solution v2 felur i sér eftirfarandi ihluti:

VeriSeq NIPT Microlab STAR (ML STAR) - Sjalfvirkt teeki til medhoéndlunar 8 vokva sem notar
VeriSeq NIPT Workflow Manager og Sett fyrir undirbining synis med VeriSeq NIPT til ad undirbua og
rekja safnsyni. ML STAR notar VeriSeq NIPT Assay Software v2 til ad undirbuda syni sem eetlud eru til
greiningar, samkveemt notkunarleidbeiningunum sem fylgja med Fylgisedill fyrir VeriSeq NIPT
Solution v2 (skjal nr. 1000000078751).

Next Generation Sequencing (NGS) Instrument — Radgreiningarteeki fyrir heildarerféamengid og
bydur upp a klasamyndun og radgreiningu i taekinu. Styrihugbunadurinn leidbeinir notandanum um
skrefin til ad setja upp radgreiningarkeyrslu og byr til radgreiningarlestur fyrir 6ll syni i magngreinda
genasamsafninu.

VeriSeq Onsite Server v2 — Netpjénn sem hysir VeriSeq NIPT Assay Software v2 og geymir gogn til
ad greina endporud radgreiningargodgn. VeriSeq NIPT Assay Software fylgist stédugt med og greinir
radgreiningargdgn og skilar fra sér nidurstédum um syni, ferlisskyrslum og tilkynningum.

Skjal nimer 1000000067940 utgafa 10
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Mynd 1 VeriSeq NIPT Solution v2 ihlutir

VeriSeq NIPT Microlab STAR VeriSeq NIPT-netpjonn a stadnum
VeriSeq NIPT-vinnsluflaedisstjori | VeriSeq NIPT-préfunarhugbunadur
VeriSeq NIPT-adferd Radgreiningarsyslari Greiningarsyslari

Einangrun plasma Magngreining safns Préfun samrymanleika

radgreiningarkeyrslu

Bidrod greiningar

cfDNA-Utdréattur Samnyting Eftirlit med lokum

ERTCTTEET NIPT greiningarleid

Geedaeftirlit med
radgreiningu

Undirbuningur safns
Geedaeftirlit med greiningu

VeriSeq NIPT-runustjoéri ‘ VeriSeq NIPT-pjénusta

Vefvidmot VeriSeq Skil skyrslu-, vidvérunar-
NIPT-netpjons og télvupésttilkynninga

Hahradaradgreiningartaeki

Hugbunadur fyrir »

radgreiningarstyringu

Stadbundinn
diskur Gagnagrunnur

Radgreiningarsamsafn

Uppbygging kerfisins

VeriSeq NIPT Solution v2 notar stadarnet (LAN, local area network) rannséknarstofunnar til ad tengja
allan kerfisbunad a sama undirneti. Notkun stadarnetsins bydur upp a sveigjanleika vid stadsetningu
bunadar og méguleika & auknum afkdstum med pvi ad tengja vidbdtartaeki og/eda ML STAR
vinnustddvar. Eftirfarandi mynd synir uppbyggingu kerfisins.
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Mynd 2 VeriSeq NIPT Solution v2 uppbygging

Stadbundid
rannsoknarstofunet
Upplysingar/gégn um
Verkflaesis- ' undirbuning synishorns
stjori ¢
Tk Bua til
ki ti radgreiningargdgn
héhradarad- *
greiningar
= Skoda NIPT-skyrslur/

Fa adgang ad vefvidmoti
NIPT-netpjéns

o Geymsla
< radgreiningargagna
= Aﬂ o

1= &

Maelt med:
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VeriSeqg NIPT Workflow Manager

Inngangur

VeriSeq NIPT Workflow Manager er sett upp @ ML STAR og bydur upp & einfalt og paegilegt grafiskt
notendavidmoét sem sjalfvirknivaedir undirbuning blédsyna samkveemt VeriSeq NIPT Solution v2. VeriSeq
NIPT Workflow Manager vidheldur gagnatengingu vid VeriSeq Onsite Server v2 i peim tilgangi ad vinna
ur gégnum, geyma pau, rekja syni og framfylgja rokfraedi verkfleedisins.

VeriSeq NIPT Workflow Manager veitir aGgang ad eftirfarandi hugbunadareiningum, sem eru einnig
kalladar adferdir:

* VeriSeq NIPT Method

* VeriSeq NIPT Batch Manager

* VeriSeq NIPT Services

VeriSeq NIPT Method

VeriSeq NIPT Method (Method) styrir sjalfvirkri vinnslu syna & ML STAR. Adferdin framkvaemir
eftirfarandi vinnsluskref:

* Plasmaeinangrun - Flytur 1 ml af einangrudu plasma ur blédséfnunarrori. Rokfraedi ferlisins stofnar
runu med VeriSeq NIPT Assay Software. Hver runa inniheldur synagdgn, p.m.t. strikaflagg synis,
gerd synis, gerd skimunar, stadsetningu brunns og hvort greina eigi fra kynlitningum.

Utdrattur frumulauss DNA (cfDNA) - Hreinsar cfDNA Ur 900 pl af plasma.

* Undirbuningur safns — Byr til s6fn ur hreinsudu cfDNA sem eru tilstofnud radgreiningar. S6fnin
innihalda einkvaema visa fyrir hvert synii rununni.

* Magngreining safns — Akvardar péttni cfDNA med pvi ad nota fldrljdmandi innskotslitarefni i formi
orplotu med 384 brunnum. Platan inniheldur merkta DNA-stadalkurfu og afrit af hverju syni i rununni.
Kerfid notast vid hrdan fldrljdmunarlestur Ur 6rplétulesaranum og reiknar ut péttni syna ut fra
stadalkurfunni.

* Samso6fnun og stodlun — Sameinar sofn i eitt samsafn fyrir radgreiningu. Kerfid notast vid fyrirfram
akvardada péttni til ad reikna ut videigandi flutning fyrir hvert syni i samsafnsrorinu. Samsafnsroérid
er pa tilbuid til radgreiningar.

Skjal nimer 1000000067940 utgafa 10 4
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VeriSeq NIPT Batch Manager

VeriSeq NIPT Batch Manager styrir stodu syna, runur og samsafna i gegnum notendavidmatio. Kerfid
gerir kleift ad rekja syni i mérgum vokvastyringarkerfum og radgreiningartaekjum, og i greiningarleidinni.
Frekari upplysingar um vinnsluferli syna ma ad finna i Fylgisedill fyrir VeriSeq NIPT Solution v2 (skjal nr.
71000000078751).

bU getur styrt synum innan verkflaedisins i gegnum prja mismunandi flokka, sem kalladir eru hlutir.
bPessum hlutum er lyst i eftirfarandi toflu.

Hlutur
Syni

Runa

Samsafn

Lysing

Nidurstada ur vinnslu @ 1 ml af plasmasyni ur einni blédroéri. Syni eru tengd
strikamerkinu & blédrorinu (strikamerkinu fyrir synid) og rununni.

Plata med 24, 48 eda 96 synum sem unnin voru i ferlinu fyrir cfDNA-Utdratt og
undirbuning safns.

Stadlad og pynnt rimmal safna med tvofaldri visitdlu sem eru tilbuin fyrir taeki. Hvert
samsafn inniheldur allt ad 48 syni.

Eftirfarandi tafla lysir peim adgerdum sem haegt er ad framkvaema & hlutum medan & vinnslu stendur.

Adgerd

Ogilding

Hlutur

Syni

Runa

Samsafn

Skyrsla buin
til

Sample
Invalidation
(Ogilding
synis)

Batch
Invalidation
(Ogilding
runu)

Pool
Invalidation
(Ogilding
samsafns)

Skjal nimer 1000000067940 utgafa 10
TIL NOTKUNAR VID IN VITRO GREININGU.

Lysing

Notandi hefur flaggad syni sem ekki lengur gilt til
vinnslu. Engin nidurstada préfunar er gefin ut fyrir
ogilt syni.

Daemi: Synilegur flutningur blédkorna vid
plasmaeinangrun.

Notandi flaggadi runu dgilda. Ef runa er gerd dgild
adur en samsafn er buid til, eru 6ll synin dégilt.
Daemi: Plata sem hefur dottid eda verid farid med ad
0dru leyti & 6videigandi hatt.

Notandi flaggadi samsafn 6gilt. begar samsafn hefur
tvisvar verid ogilt eru 6ll syniinnan samsafnsins
ogild.

Daemi: Allt rammal samsafnsins er notad vié tveer
radgreiningar sem takast ekki.


https://support.illumina.com/downloads/veriseq-nipt-solution-v2-package-insert-1000000078751.html
https://support.illumina.com/downloads/veriseq-nipt-solution-v2-package-insert-1000000078751.html
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Adgerd Hlutur :ryrsla buin Lysing
Gaedaeftirlit  Syni Sample VeriSeq NIPT Solution v2 flaggadi syni sjalfkrafa
tekst ekki Invalidation 0gilt vegna pess ad tilteknu maeligildi gaedaeftirlits
(Ogilding var ekki nad eda vegna pess ad kerfid greindi ad
synis) medhdndlun vokva hafi ekki tekist.
Runa Batch VeriSeq NIPT Solution v2 flaggadi sjalfkrafa alla
Invalidation rununa dgilda. Daemi: Kerfid tokst ekki vegna
(Ogilding medhdndlunar vokva.
runu)
Heett vid Syni Sample Stjérnendur rannsoknarstofunnar flaggadu ad haett
Cancellation  hafi verid vid syni. Engin nidurstada ur préfun er birt.
(Heett vid
syni)
Breyta Syni Sex Sex reporting (greint fra kyni) merkt af notanda sem
eiginleikum Reporting Yes (J&), No (Nei) eda SCA.
synis (Greint fré * Yes (J4a) — Greint er fra kyni synisins.
kyni) » No (Nei) — EKkKi er greint fra kyni synisins.
o SCA - Adeins er greint fra mislitnun i kynlitningum.
Syni Sample Type Sample Type (Gerd synis) sem notandinn flaggar
(Gerd synis) sem Singleton (Einburi), Twin (Tviburi), Control
(Samanburdur) eda No Template Control (NTC, én
samanburdarsnidmats). Hvada gerd synis er
tilgreind hefur bein ahrif & greiningu profsins. Gerd
synis verdur ad vera rétt til ad tryggja nakveemar
nidurstodur Ur proéfinu.
Syni Sreen Type Screen type (Tegund skimunar) sem notandinn
(Tegund flaggar sem grunnskimun (adeins 21, 18,13, X 0g Y)
skimunar) eda heildarerféamenginu (allir litningar).

Eftir 6gildingu, geedaeftirlit tekst ekki eda ef heett er vid er hluturinn ekki unninn frekar.
Upplysingastjérnunarkerfi rannséknarstofunnar (LIMS, Laboratory information management systems)
geta notad skyrslur um égildingu syna til ad gefa til kynna endurvinnslu syna ur blédsofnunarrérinu.

Inntakssynablad

Inntakssynabladid veitir upplysingar um synid sem tengjast sjuklingnum, par 4 medal gerd synis og hvort
greina skuli fra kynlitningum. Kerfid parf allar upplysingar um synid adur en heegt er ad bua til
radgreiningarsamsofn.
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Inntakssynabladid verdur ad vera textaskra par sem gildi eru adskilin med dalkhékum (*.txt). Nofn
hausdalkanna i skranni verda ad vera nakvaemlega eins og néfn hausdalkanna i eftirfarandi toflu.

Hausdalkur Gagnategund  Krafa

batch_name Strengur/Autt  Naudsynlegt

sample_ Strengur Naudsynlegt
barcode

sample_type Strengur Naudsynlegt
sex_ Strengur Naudsynlegt
chromosomes

Skjal nimer 1000000067940 utgafa 10
TIL NOTKUNAR VID IN VITRO GREININGU.

Lysing

Gefur til kynna heiti runu synisins.

Verdur ad samsvara heiti rununnar sem
slegid var inn i kalladferdina (Workflow
Manager) til ad stadfesta ad
inntakssynabladid sé tengt réttri runu.
Hamarki® er 26 stafir. Dalkurinn ma vera
audur.

pad er ekki tekid vid synablddum an dalksins
batch_name.

Strikamerki & blédsynarérum sem sett eru i
ML STAR.

Ef heiltélugildi er notad sem strikamerki
synis, ma hun ekki vera lengrien 15
tolustafir. Strikamerki synis med bokstafum
og tolustéfum ma ad hamarki vera 32 stafir
ad lengd. bad ma adeins nota télur, bokstafi,
bandstrik (-) eda undirstrik (_). Ekki er
gerdur greinarmunur a ha- og lagstofum i
strikamerki synis. Strikamerki sem eru had
ha- og lagstofum teljast ekki einkveem.
Strikamerki synis verdur ad vera einkvaamt
og eini munurinn ma ekki vera ad lagstafur i
einu sé hastafur i 66ru eda 6fugt. Til deemis
eru synaheitin Sample01 og sample01 ekki
einkvaem.

Gefur til kynna gerd synisins sem a ad
greina.

Leyfd gildieru singleton (Einburi),
Twin (Tviburar), Control
(Samanburdur) Og NTC.

Gefur til kynna hvort greina eigi fra
kynlitningum féstursins.

Leyfd gildi eru Yes (Ja) (greint fra), No (Nei)
(ekki greint fra) og SVC (adeins greint fra
misiltnun i kynlitningum).
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Hausdalkur Gagnategund  Krafa Lysing

screen_type Strengur Naudsynlegt  Gefur til kynna tegund skimunar sem a ad
greina. Leyfd gildi eru ,basic”
(,grunnskimun®) og ,genomewide”
(,heildarerféamengi*).

Inntakssynabladinu er hladid upp medan a plasmaeinangrun eda samnytingu stendur og haegt er ad
hlada pvi upp med Batch Manager. Kerfid notar sjalfkrafa strikamerki, gerd skimunar, gerd synis og hvort
greina skuli fra kynlitningum fyrir NTC-syni. pad parf ekki somu upplysingar ef synabladinu eru hladid
upp medan a plasmaeinangrun stendur eda samnytingu. Upplysingar um syni eru stadfestar pegar
synum er hladid upp. Workflow Manager athugar ekki r6d syna. Medal syna sem hladid er upp medan a
plasmaeinangrun stendur verda ad vera 6ll syni i rununni nema NTC. Vidé samnytingu éskar kerfid eftir
Ollum upplysingum um syni sem vantar og ekki var hladid upp medan a einangrun plasma stod, lika fyrir
NTC-syni (p.e. kynlitningar og tegund skimunar).

/N VARUD

Til ad fordast villur skaltu ekki hafa upplysingar um syni eda radir fyrir NTC-syni @ synabladinu
medan a plasmaeinangrun stendur.

bU getur styrt isetningu syna fyrir 6ll syni i runu sem LIMS byr til, eda fyrir tiltekin syni sem parfnast
endurpréfunar. Ef syni eru sett i til endurpréfunar skaltu fylla lausu sté8urnar sem eftir eru med tiltaeekum
synum.

Veldu ur eftirfarandi adferdum til ad nota synabldo:
*  Fyrirfram skilgreindar runur (runur bunar til af LIMS)

*  Sérstakar runur (runur bunar til af VeriSeq NIPT Workflow Manager)

Fyrirfram skilgreindar runur

PU getur notad LIMS til ad stofna runu adur en vinnsla syna hefst. i fyrirfram skilgreindum runum eru &ll
syni tengd runu adur en peim er hladid i ML STAR. Synabladid sem hladid var upp vid einangrun plasma
inniheldur &1l syni i rununni dsamt éllum upplysingum um synin. Daemi um bldd fyrir runur sem bunar eru
til i LIMS verda ad innihalda gildi i dalknum Batch ID (Audkenni runu). Med pvi ad hafa audkenni runu med
ba hjalpar pad til vid ad tryggja ad rétt audkenni runu hafi verid slegid inn handvirkt i Workflow Manager
vid upphaf vinnslunnar.

Fyrirfram skilgreinda runuadferdin festir nakvaemlega pau syni sem sett eru i vegna pess ad kerfid krefst
pess ad 6ll syni @ synabladinu séu i rununni. Pad parf engar frekari upplysingar. Rannséknarstofan getur
haldid afram ad lokaskyrslunni an pess ad purfa ad leggja inn frekari gogn.

Eiginleikar og krofur fyrir fyrirfram skilgreinda runuadferd eru eftirfarandi.
* Gerir notanda kleift ad hafa fullkomna stjérn & innihaldi runu.
* Kemuriveg fyrir ad deeskileg syni séu sett .

* Krefst kerfis sem stofnar runur ur birgdum (hapréad LIMS).

Skjal nimer 1000000067940 utgafa 10
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*  Getur krafist pess ad starfsfolk rannsdknarstofu saeki rétt syni ar geymslu. Ad 68rum kosti parf
hapréad geymslukerfi fyrir syni.

Sérstakar runur

bU getur stofnad runur a rannsdknarstofunni med handvirkum haetti med pvi ad safna synarérum og
hlada peim iML STAR vid einangrun plasma. Engin fyrri tenging a milli synis og framleidslurunu er
naudsynleg. bu akvedur hvada syni a ad taka med i rununa.

bpegar Workflow Manager bidur um pad skal velja No Sample Sheet (Ekkert synablad) medan a
plasmaeinangrun stendur. Workflow Manager tengir synin sem hladin voru inn vié handvirkt slegid
runuaudkenni og byr til skyrslu um runuupphaf.

Eiginleikar og krofur fyrir sértaeka runvinnslu eru eftirfarandi.
*  Ekkier porf & LIMS eda synabladi.

* bu getur breytt skyrslunni um upphaf runu med upplysingum um gerd synis, gerd skimunar og
kynjaskyrslugerd til upphledslu medan & samnytingu stendur. bu getur baett vid synum hvenaer sem
er.

* Ppad er engin sjalfvirk styring & pvi hvada syni eru innifalin i rununni. bu getur hladié inn éaeskilegu
syni.

* Synag6gnum parf ad hlada inn medan a samnytingu stendur.
Breyta eiginleikum synis

Asur en radgreining hefst er haegt ad nota VeriSeq NIPT Batch Manager til ad breyta skyrslugerd um
kynlitninga, skimunarger® og eiginleikum synisgerdarinnar fyrir einstdk syni.

—_

Adgangur ad Batch Manager. Nanari upplysingar er ad finna @ Adgangur ad Batch Manager a sidu 10.
Sladu inn audkenni runu og notandanafn eda upphafsstafi notanda og veldu sidan OK (i lagi).

A myndinni af runupldtunni skaltu velja stadsetningu brunnsins sem tengist syninu.

M 0N

Stadfestu ad rétt syni birtist ogveldu sidan eiginleika synisgerdar ur fellilistanum Sample Type (Gerd
synis).

o

Veldu eiginleika kynskyrslugerdar ur fellilistanum Sex Reporting (Kynskyrslugerd).
6. Veldu eiginleika skjagerdar ur fellilistanum Screen Type (Skjategund).
7. Veldu Edit (Breyta).

Ogilding synis, runu og samsafns

Eftir pvi hvada skref i synavinnslu er verid ad framkveema er haegt ad dgilda tiltekid syni, runu eda
synasamsafnid. Eftir égildingu er haett ad vinna synid, rununa eda samsafnid.

A hvada timapunkti sem er a8ur en préfunarskyrsla er stofnud skal nota annad hvort VeriSeq NIPT
Method eda Batch Manager til ad égilda eitt eda fleiri syni.

Skjal nimer 1000000067940 utgafa 10
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Ogilding med VeriSeq NIPT Method

Til ad 6gilda syni skal ljuka eftirfarandi skrefum vid vinnslu synanna.

1. i glugganum Well Comments (Athugasemdir vid brunna) i lok hvers ferlis i Workflow Manager skaltu
velja einstaka brunna sem takast ekki og velja sidan OK (i lagi).

2. Veldu ad minnsta kosti eina skyringu ur fellivalmyndunum eda hakadu i gatreitinn Other (Annad) og
sladu inn athugasemd.

Hakadi i gatreitinn Fail Sample (Syni tekst ekki) og veldu OK (i lagi).
Stadfestu ad kerfid eigi ad lata synid ekki takast.

Ogilding med Batch Manager

Notadu Batch Manager til ad dgilda eftirfarandi:
* Syni
* Runa adur en samnytingarferlinu er lokid.

* Synasamsafn, eftir ad samsofnunarskrefinu er lokid og adur en préfunarskyrsla er buin til.
ATHUGASEMD Adur en pu keyrir Batch Manager skaltu haetta 6llum adferdum sem eru i gangi.

Adgangur ad Batch Manager

Til a6 fa adgang ad Batch Manager skaltu nota eina af eftirfarandi adgerdum:

* [ App Launcher (rasiforriti forritsins) skaltu velja VeriSeq NIPT Batch Manager (Runustjéri VeriSq
NIPT).

* [tdlvu sem er tengd vi® netid skaltu farai c: \Program Files
(x86) \HAMILTON\Methods\VeriSeqNIPT og opna adferdarskrana fyrir Batch Manager
(VeriSegNIPT Batch Manager.med) med Hamilton Run Controller.

Ogilding synis

Adgangur ad Batch Manager.
SIa8u inn audkenni runu og notandanafn eda upphafsstafi notanda og veldu OK (i lagi).
A myndinn af runupl&tunni skaltu velja stadsetningu brunnsins sem tengist syninu sem stédst ekki.

Gakktu Ur skugga um ad rétt syni birtist og veldu Invalidate Sample (Ogilda syni).

I

SI48u inn asteeduna ad pad tokst ekki og veldu Invalidate (Ogilda).
A myndinni af runupltunni breytist égilta synid ur graenu { rautt og stédumerkid breytist dr gilt i
stodst ekki.

Ogilding runu

Skjal nimer 1000000067940 utgafa 10
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> won o2

Adgangur ad Batch Manager.
Sladu inn audkenni runu og notandanafn eda upphafsstafi notanda og veldu OK (i lagi).
A myndinni af runuplétunni skaltu velja Invalidate Batch (Ogilda runu).

Sladu inn asteeduna ad pad tokst ekki og veldu Invalidate (C)gilda).
Ef engar gild samsd&fn eru til stadar fyrir rununa breytast 6ll syni Ur graenu i rautt 8 myndinni af
runuplétunni. Gild sams&fn innan rununnar eru afram gild.

Ogilding samsafns

Adgangur ad Batch Manager.

Sladu inn audkenni runu og notandanafn eda upphafsstafi notanda og veldu Pool Manager
(Samsafnsstjora).

Skannadu strikamerkid & samsafninu.
Sladu inn notandanafn eda upphafsstafi notanda og veldu OK (i lagi).

Sladu inn asteeduna ad pad tdkst ekki og veldu Invalidate (Ogilda).

Hlada upp synabladi

Hladdu upp synabladi sem inniheldur upplysingar um syni med Batch Manager. Notadu pennan
eiginleika til ad hlada upp eda breyta upplysingum um syni i stérum settum.

1.

2.
3.
4.

Adgangur ad Batch Manager.

Sladu inn audkenni runu og notandanafn eda upphafsstafi notanda og veldu OK (i lagi).
Veldu Upload New Sample Sheet (Hlada inn nyju synabladi).

Flettu ad og veldu synabladid sem pu vilt og veldu sidan OK (i lagi).

Frekari upplysingar um hvada upplysingar purfa ad vera i synabladinu er ad finna i Inntakssynablad a
sidu 6.

Haett vid syni

I N

Adgangur ad Batch Manager.

SIa8u inn audkenni runu og notandanafn eda upphafsstafi notanda og veldu OK (i lagi).

A myndinn af runupldtunni skaltu velja stadsetningu brunnsins sem tengist syninu sem haett var vié.

Gakktu ur skugga um ad rétt syni birtist og veldu Cancel Sample (Haetta vid syni).

Sladu inn astaeduna ad pad tdkst ekki og veldu Cancel (Hzetta vid).
A myndinni af runuplétunni breytist gildi synisins sem haett var vid Ur graenu i rautt.

Skjal nimer 1000000067940 utgafa 10
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VeriSeq NIPT Services

VeriSeq NIPT Services (bjénusta) inniheldur nokkur tél sem notud eru til ad stilla og stadfesta baedi ML
STAR og Workflow Manager. bessi tél eru ekki naudsynleg fyrir edlilega notkun kerfisins en geaetu verid
naudsynleg til ad adstoda lllumina eda teeknilega adstod hja Hamilton vid Urraedaleit i kerfinu. bessi tol
eru einnig notud til ad adlaga kerfisbreytur vegna reks i klasapéttleika.

Raesa VeriSeq NIPT Services

Lokadu 6llum adferdum sem eru i gangi adur en pu keyrir Services.
Nalgastu VeriSeq NIPT Services eftir einni af eftirfarandi leidum:
* [ App Launcher (raesiforriti forritsins) skaltu velja VeriSeq NIPT Services (VeriSq NIPT pjénustu).

* [tdlvu sem ertengd vid netid skaltu faraic:\Program Files
(x86) \HAMILTON\Methods\VeriSegNIPT\ 0g opna adferdarskrana fyrir VeriSeq NIPTServices
(VeriSegNIPT Batch Manager.med) med Hamilton Run Controller.

bjénustutdlin gera eftirfarandi mégulegt:

* Individual Tests (Adskilin prof) — Profanir a ihlutum sem notadar eru til ad leysa Ur vandamalum vid
vélbuinad ML STAR.

* Service Tools (pjonustutdl) - Tol sem notud eru til ad stilla Workflow Manager.

Adskilin prof

Til ad hjalpa til Urraedaleit fyrir vegna vélbunadarvandamala i sem koma upp | Workflow Manager pa geeti
reynst naudsynlegt ad framkvaema eftirfarandi kerfisprof.

Kerfispréfun Lysing

Barcode/ Préfar rétta stillingu kerfisdekksins, AutoLoader og virkni

Autoload strikamerkjaskénnunar.

CPAC Profar virkni CPAC-hitakerfa & dekkinu. Einnig er athugad hvort einstakar

einingar séu rétt tengdar vid stjérnboxid.

BVS Vacuum Profar virkni grunnloftteemiskerfisins (BVS, basic vacuum system) a dekkinu
til ad stadfesta ad loftteemid geti virkjast og nad notkunarprystingi.

Independent Profar virkni sjalfstaedu pipetturasanna. Framkvamir vokvaséfnunarprof til

Channel ad greina leka i pipetturdsum og samraemi i afhentu rummali.

iSwap Préfar virkni iSwap-vélmennaarmsins og stadfestir bruttdkennslustédur &
dekkinu.

96-Head Profar virkni CO-RE 96 pipettuhaussins. Framkveemir vokvasofnunarprof til

ad greina leka i pipetturasum og samraemi i afhentu rammali.
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Framkveemdu adskilin prof a eftirfarandi hatt.

1. Veldu tiltekid prof sem a ad framkveema.

ATHUGASEMD Full1OQ Execution keyrir 6ll sex profin i réd.

2. Fylgdu leidbeiningunum & skjanum og taktu eftir athugasemdum um virkni bunadarins og 6llum
kerfisvillum sem koma upp.

begar pvi er lokid skaltu velja Abort (Haetta vid) til ad heetta i adferdinni.

Ef dskad er eftir kerfisrakningarskrdm sem myndadar voru vi® préfun pa eru skrarnar adgengilegar i
C:\Program Files (x86)\HAMILTON\LogFiles 0g byrjadveriSeqNIPT Services.

Pjonustutol

Med pjonustutdlunum er haegt ad stilla Workflow Manager og sumar feeribreytur préfsins.

Kerfisprofun Lysing

Server Stillir upp og proéfar tenginguna milli VeriSeq NIPT Workflow Manager og
Configuration VeriSeq NIPT Assay Software. Rétt samskipti milli pessara kerfa eru
(Stillingar fyrir naudsynleg til ad keyra Workflow Manager.

netpjon)

Assay Notad til ad endurstilla sjalfgefna péttni safns.

Configuration
(Préfunarstillingar)

Deck Teach Tool Notad til ad flytja Ut og inn dekkkennslustddur ur skra.
(Kennslutdl fyrir
dekk)

Stillingar fyrir netpjén

Ef stadfangid fyrir VeriSeq Onsite Server v2 breytis skaltu beina Workflow Manager & nyja stadfangio a
eftirfarandi hatt:

1. [valmyndinni Services Tools (Pjénustutdl) skaltu velja Server Configuration (Stillingar netpjéns).
2. Uppfeerdu vefslédina med nyja stadfangid fyrir Stadbundinn netpjénn.

3. Veldu Test Connection (Préfa tengingu) til ad senda prufuskilabod.
Ef pessi skilabod berast ekki skaltu hafa samband vid teeknilega adstod hja lllumina.

4. A skjanum System Configuration (Stillingar fyrir kerfid) skaltu velja OK (i lagi) og sidan Apply (Virkja)
til ad vista nyja stadfangid.

begar pu uppfeaerir stadfangid verdur pu einnig ad uppfeera SSL-vottordid (Secure Sockets Layer) fyrir

toélvuna semkeyrir Workflow Manager. Fadu adgang ad VeriSeq NIPT Assay Software v2 i gegnum pessa
tolvu og skodadu Saekja og setja upp vottord a sidu 32.
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Adeins pjénustuadilar lllumina geta uppfaert lykilordid fyrir sjalfvirkni fyrir ML STAR. Adur en pu breytir
lykilordinu sem er geymt & netpjéninum, skaltu i gegnum vefvidmatid ganga ur skugga um ad medlimur i
pjénustuteymi lllumina hafi heimsdtt pig og uppfaert lykilordid i ML STAR. Ef pu uppfeerir lykilordid i
vefvidmoti pjdnsins an pess ad uppfaera pad 4 ML STAR verdur kerfid 6nothaeft.

Préfunarstillingar

PU getur notad Assay Configuration t4lid til ad stilla gildi eftirfarandi breytna:

* Target Library Concentration (Styrkur marksafns) — Stillir sjalfgefid styrkgildi radgreiningarkerfi
safnanna i samsoéfnum innan Workflow Manager. béttnigildum er beitt fra keyrslu til keyrslu vid
samnytingarferlid.Nanari upplysingar er ad finna i Fylgisedill fyrir VeriSeq NIPT Solution v2 (skjal nr.
1000000078751).

* Default Sex Chromosome Reporting (Sjalfgefin skyrslugjoéf um kynlitninga) — Akvardar peim
sjalfgefnu kyneiginleikum litninga sem & ad Uthluta synum pegar hnappurinn Use Default (Nota
sjalfgefid) er valinn vid undirbuning synis. Stilltu pessa breytu a Yes (Ja) eda No (Nei).

* Screen Type (Skjategund) — Akvardar skjategund fyrir syni. Stilltu pessa breytu & Basic (grunn) eda
Genomewide (heildarerfdamengi).
Stilltu profunarbreytur a eftirfarandi hatt.
1. Veldu Assay Configuration (Préfunarstillingar) og stilltu feeribreytur eftir porfum.
*  Uppfeerdu reitinn Target Library Concentration (Styrkur marksafns) (pg/ul) i tilskilid gildi.
*  Uppfeerdu Default Sex Chromosome Reporting (Sjalfgefna skyrslugerd um kynlitninga) i
naudsynlegt gildi.
*  Uppfeerdu skjategund i naudsynlegt gildi.
2. Veldu Apply (nota).

Deck Teach Tool (Kennslutdl fyrir dekk)

Vid Urraedaleit gaeti purft ad flytja ut kennd stadsetningargildi. Notadu Deck Teach Tool (Kennslutdl fyrir
dekk) til ad bua til lista yfir stédurnar dsamt gildum peirra.

1. Veldu Deck Teach Tool (Kennslutdl fyrir dekk).
2. Veldu Export (flytja ut).
3. Sjalfgefid er ad Uttaksstadsetningin sé su stadsetning sem tilgreind er. Sampykktu sjalfgefna

stadsetningu eda veldu Uttaksstadsetningu fyrir textaskrana sem inniheldur kenndar sté8ur
dekksins.

4. Veldu OK (i lagi).

Deck Teach Tool (Kennslutdl fyrir dekk) vistar textaskra sem inniheldur gildi fyrir allar kenndar
rannsdéknarstofustodur fyrir uppsetningu Workflow Manager.

5. Veldu Cancel (heetta vid) til ad fara aftur a skjainn Method Selection (adferdarval).
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Kerfi til hahradaradgreiningar

Inngangur

kerfi til hahradaradgreiningar byr til radgreiningarlestra fyrir 6ll syni i magngreinda safnasamsafninu og
sampaettir vid VeriSeq NIPT Solution v2 i gegnum Stadbundinn netpjénn. Radgreiningargdgn eru metin
af greiningarsyslara VeriSeq NIPT Assay Software.

Hafdu eftirfarandi i huga pegar pu sampeettir kerfi til hahradaradgreiningar vid VeriSeq NIPT Solution v2.
* Sampeetting gagnageymslu.
* Afkastageta greiningar.

¢ Takmarkanir & netumferd.

Radgreiningarsamsafn

VeriSeq NIPT Assay Software parf kerfi til hdhradaradgreiningar sem getur buid til radgreiningargdgn um
undirbuna safnasamsafni® samkvaemt eftirfarandi forskriftum:

* Buatil 2 x 36 parada endalestra.
* Samheeft vid visisbreytana i Sett fyrir undirbuning synis med VeriSeq NIPT
* Tveggjarasa efnafraedi

e Sjalfvirk framleidsla basakallaskraa (BCL, base call)

Sampeaetting gaghageymsiu

Daemigerd radgreiningarkeyrsla fyrir VeriSeq NIPT Solution v2 parf 25-30 GB fyrir gogn fra kerfi til

hahradaradgreiningar. Raunveruleg steerd gagna getur verid breytileg eftir lokapéttleika klasa.

Stadbundinn netpjonn hefur meira en 7,5 TB geymslurymi, sem er naegt plass fyrir um 300

radgreiningarkeyrslur (7.500 / 25 = 300).

Til gagnageymslu skal visa kerfi til hahradaradgreiningar & Stadbundinn netpjénn fyrir eina af eftirfarandi

adferdum:

* Nota Stadbundinn netpjénn sem timabundi® gagnasafn. i pessari stillingu er taekinu varpad beint &
netpjéninn og geymir gégnin & stadbundnu drifi.

* Afkastamikil rannsoknarstofa skal nota nettengda geymslu (NAS, network-attached storage). Stilltu
kerfi til hahradaradgreiningar til ad geyma radgreiningargdgnin beint a tilteknum stad a NAS.
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| pessari stillingu skaltu stilla Stadbundinn netpjénn til ad fylgjast med tiltekinni stadsetningu 4 NAS
sem gerir pjoninum kleift ad fylgjast med komandi radgreiningarkeyrslum. Heegt er ad beeta vid fleiri
en einu kerfi til hdhradaradgreiningar til ad auka afkdst. Frekari upplysingar um hvernig a ad tengja
netpjéninn vid NAS ma finna i Umsjon med sameiginlegu netdrifia sidu 30.

Frekari upplysingar um hvernig a ad visa kerfi til hdhradaradgreiningar @ netpjéninn eda NAS ma finna i
notendahandbdk kerfisins.

Afkastageta greiningar

VeriSeq NIPT greiningarleidslan vinnur venjulega ur gégnum um eina radgreiningu 8 um pad bil 5
klukkustundum. begar rannsoknarstofan er staekkud til ad vinna fleiri syni skal hafa i huga ad einn
netpjénn getur unnid ur allt ad fjérum keyrslum a dag, sem gerir samtals 48 syni x 4 = 192 syni 4 dag.
Hafdu samband taeknilega adstod hja lllumina fyrir upplysingar um frekari leidir til ad auka afkost.

Takmarkanir & netumferd

VeriSeq NIPT Solution v2 notar stadarnet rannséknarstofunnar (LAN, Local Area Network) fyrir

gagnaflutning @ milli kerfi til hahradaradgreiningar, Stadbundinn netpjonnog NAS (ef pad er stillt). Pegar

uppsetningin er steekkud til ad auka afkost skaltu hafa eftirfarandi takmarkanir 4 umferd upplysinga i

huga:

* Medalgagnaumferd sem nemur um pad bil 25 GB sem myndast yfir 10 klukkustunda timabil er um 0,7
MB/sek & hvert radgreiningarkerfi.

* Innvidir rannséknarstofunnar geetu einnig stutt adrar uppsprettur gagnaumferdar sem parf ad taka
tillit til.

VeriSeq NIPT Local Run Manager

Ef pu notar kerfi til hahradaradgreiningar sem er med VeriSeq NIPT Local Run Manager eininguna skaltu
undirbula radgreiningu 4 eftirfarandi hatt.

1. [ VeriSeq NIPT Local Run Manager, veldu Create Run (stofna keyrslu).
2. Veldu VeriSeq NIPTUr fellivalmyndinni.
3. Fylltu ut eftirfarandi reiti:

* Run name (Keyrsluheiti) (verdur ad vera nytt og einkvaemt)

* Run Description (Lysing a keyrslu) (valfrjalst)

* Pool Barcode (Strikamerki samsafns)
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/N VARUD

Strikamerkid fyrir samsafnidé sem slegid er inn i Local Run Manager eininguna verdur ad
passa vid strikamerkid fyrir samsafnid sem slegid er inn i verkflaedisstjorann (Workflow
Manager) VeriSeq NIPT Assay Software hafnar réngum keyrslustillingum og geeti purft a
endurradgreiningu ad halda. Strikamerki fyrir samsafn verda ad vera ny og einstok. Ekki er
haegt ad endurnyta adur skénnud strikamerki, jafnvel pott samnytingartilvikid hafi ekki att
sér stad. Endurraestar runur krefjast hreins, dskrads rors. Greining mistekst ef strikamerkid
tengist adur greindri runu eda ef heett hefur verid vid samnytingartilvik.

4. Veldu Save Run (Vista keyrslu).
Eftir ad pu hefur lokid vid ad setja upp keyrsluna geturdu hafid keyrsluna med hugbunadi teekisins.
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VeriSeq NIPT Assay Software v2

Inngangur

VeriSeq NIPT Assay Software v2 byr til tolfreedi til ad meta eintakafjolda litninga i préfudéum synum og
akvardar um mislitnun i peim litningum sem valdir eru til greiningar. Val a litningum til greiningar fer eftir
pvi hvada tegund skimunar pu velur: grunnskimun (litningar 21,18, 13, X og Y) eda skimun a
heildarerfdamenginu (allir litningar). Pegar pu velur skimun a heildarerfdéamenginu préfar hugbunadurinn
einnig hvort til stadar séu svaedi innan litninga par sem eintakafjéldi hefur aukist eda minnkad innan A-
litnings. Hahradaradgreiningartaekid byr til greiningarinntak i formi paradra endalestra med 36 bdsum.

VeriSeq NIPT Assay Software v2 virkar & VeriSeq Onsite Server v2. Stadbundinn netpjénn er lykilpattur i
VeriSeq NIPT Solution v2 og virkar sem tengipunktur & milli VeriSeq NIPT Workflow Manager, kerfi til
hahradaradgreiningar og notandans.

VeriSeq NIPT Assay Software samreemir maelingarnar vid mannlegt vidmidunarerfdamengi og
framkveemir greiningu & meelingum sem samramast einkveemum stad eda stadsetningu i erfdamenginu.
VeriSeq NIPT Assay Software Utilokar tvitekna lestra og stadsetningar sem tengjast miklum breytileika i
pekju milli jafnlitna syna. Radgreiningargdgn eru stddlud m.t.t. kirnainnihalds og til ad leidrétta fyrir
runuahrifum og 68rum uppsprettum daeskilegs breytileika. Upplysingar um lengd-cfDNA brota eru
fengnar Ur endapdrudum radgreiningarlestrum. VeriSeq NIPT Assay Software metur einnig t6lfraedi um
radgreiningarpekjum a svaedum sem vitad er ad eru audgud fyrir annad hvort cfDNA fra fosturi eda
maédur. Gégn sem myndud eru Ur greiningu & lengd brota og pekju eru notud til ad azetla hlutfall
erfdaefnis fra fostri (FF, fetal fraction) fyrir hvert syni.

VeriSeq NIPT Assay Software greinir fra pvi hvort fravik hafi fundist eda ekki fyrir hvern
skimunarvalkost sem valinn er fyrir syni Gr préfunarvalmyndinni. | grunnskimun eru 8l fravik mislitnun. i
skimun & 6llu erfdamenginu getur fravik verid mislitnun eda hlutaurfelling eda tvoféldun.

Ihlutir VeriSeq NIPT Assay Software

VeriSeq NIPT Assay Software keyrir stédugt og fylgist med nyjum radgreiningargégnum eftir pvi sem
pbeim er beett vid inntaksmoppuna i Stadbundinn netpjénn. begar ny radgreiningarkeyrsla finnst er flaedid
sett af stad 4 eftirfarandi hatt.
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Mynd 3 Flaedirit fyrir gagnaflaedi

Eftirlit

Ny gagnamappa fyrir
radgreiningu fannst

Radgreining

Bida eftir ad
radgreiningu ljuki

Gadaeftirlit

Gogn ur geedaeftirliti
fyrir radgreiningu

Greining

SEIE]
radgreiningarkeyrslun

Skyrslugerd

Skyrsla buin til

i bidrod til greiningar

Forpréfanir fyrir Keyra greiningu (reyna 3

radgreiningu sinnum) ef hin mistekst

Radgreining rann ut Geedaeftirlit med
atima. Lata radgreiningu tokst ekki.
Lata notandann vita

Forskodun mistokst.
Lata notandann vita

Greining tokst ekki.
Lata notandann vita

Skyrslugjof mistokst.

; Lata notandann vita
notandann vita

1. Monitoring (Eftirlit) — Fyrst athugad hvort nyja radgreiningarkeyrslan sé gild. begar hugbuinadurinn
finnur nyja radgreiningarkeyrslu eru eftirfarandi peettir athugadir:

a. Athugar hvort faeribreytur keyrslunnar séu i samraemi vid veent gildi.
b. Tengir flaediflogurnar vid pekkt fyrirliggjandi samsafnsror.

c. Stadfestir ad samsafnid hafi ekki verid unnid adur. Kerfid leyfir ekki endurteknar keyrslur.
Ef einhvad af pessu stenst ekki er notandanum tilkynnt pad med tilkynningu i télvupdsti og i
vidvaranaskraningunni i notendavidmoétinu a vefnum.

2. Sequencing (Radgreining) — Fylgist stodugt med pvi hvort radgreiningarkeyrslu sé lokid. Stilltur er
timameelir sem skilgreinir tima til ad ljuka keyrslunni. Ef timinn rennur Gt faer notandinn tilkynningu i
tolvupdsti og i vidvaranaskraningunni i vefvidmaotinu.

3. QC (Geedaeftirlit) - Skodar skrarnar ur gaedaeftirliti i ferlinu sem radgreiningarkerfi byr til. VeriSeq
NIPT Assay Software athugar heildarfjolda klasa, klasapéttleika og geedastig lestrar. Leidbeiningar
um tulkun meeligilda Ur gaedaeftirliti i ferlinu ma finna i Squencing Analysis Viewer (Skodari fyrir
greiningu radgreiningargagna) hugbunadarleidbeiningunum (skjal numer 15020619). Ef skilyrdi
geedaeftirlitsins standast ekki feer notandinn tilkynningu i télvupdsti og i vidvaranaskraningunni i
vefvidmotinu.

4. Analysis (Greining) — Styrir greiningarrédinni fyrir margar radgreiningarkeyrslur sem bunar eru til af
hinum ymsu teekjum sem samstillt eru vid netpjéninn. Netpjonninn vinnur Ur einni greiningu i einu
samkvaemt meginreglunni fyrsturinn, fyrst ut” (FIFO, First In, First Out). begar tekst ad ljuka
greiningunni er naesta greining i rédinni sett af stad. Ef greiningarkeyrsla tekst ekki eda rennur Ut a
tima pa endurreesir VeriSeq NIPT Assay Software greininguna sjalfkrafa allt ad prisvar sinnum. Eftir
hvert skipti sem hun tekst ekki faer notandinn tilkynningu i télvupdsti og i vidvaranaskraningunni
vefvidmotinu.

5. Reporting (Skyrslugerd) — Byr til skyrslu sem inniheldur lokanidurstédur pegar greiningunni er lokid.
Ef villa kemur upp og skyrslan er ekki buin til faer notandinn tilkynningu i télvupdsti og i
vidvaranaskraningunni i vefvidmaétinu.
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VeriSeq NIPT Assay Software verk

VeriSeq NIPT Assay Software framkvamir baedi sjalfvirk verk og verk samkvaemt skipun fra notanda.

Sjalfvirk verkefni

VeriSeq NIPT Assay Software lykur eftirfarandi sjalfvirkum verkefnum:

Sample preparation log collation and storage (Samsetning og geymsla skrda um undirbuning syna)
- Byr til safn Uttaksskrda i lok hvers skrefs og geymir paer i mépunni ProcessLogs sem er stadsett i
moppunni Output. Sja Uppbygging skyrsluskrar a sidu 48 fyrir yfirlit og Ferlisskyrslur a sidu 72 fyrir
nanari upplysingar.

Alert, email, and report notification generation (Skdpun tilkynninga um vidvaranir, télvupdst og
skyrslur) — Fylgstu med gildisstédu rununnar, samsafnsins og synisins medan & undirbuningi synis og
geedaeftirliti med radgreiningargdgnum stendur og fylgstu med greiningarnidurstédum fyrir hvert
syni. Ut frd pessum stadfestingarathugunum &kvardar VeriSeq NIPT Assay Software hvort ferlinu
skuli haldié afram og hvort greina skuli fra nidurstédunum. VeriSeq NIPT Assay Software bindur
enda a ferlid pegar runa eda samsafn er dgilt Ut fra nidurstédum Ur geedaeftirliti. Télvupdsttilkynning
er send til notandans, skyrsla er buin til og vidvorun er skrad i vefvidmotinu.

Sequence data analysis (Greining & radgreiningargégnum) — Greinir dunnin radgreiningargdgn fyrir
hvert syni sem er fléttad i samsafninu med pvi ad nota sampaetta NIPT greiningarhugbunadinn.
VeriSeq NIPT Assay Software akvardar mislitunarstig fyrir hvert syni. Kerfid birtir ekki nidurstodur
fyrir syni sem notandinn hefur égilt eda heaett vid. Pegar syni uppfylla ekki skilyrdi ur geedaeftirlitinu er
skyr rokstudningur gefinn fyrir pvi ad greiningin téskt ekki. Hins eru nidurstédurnar fyrir synid sem
uppfyliti ekki skilyrdin ekki birtar. Sja NIPT Report (NIPT-skyrsla) & sidu 55 fyrir ndnari upplysingar.
Results file generation (Skdpun skraar med nidurstddum) — Setur fram nidurstédur um syni i skra par
sem gildi eru adgreind i dalk og vistar méppuna Output. Sja NIPT Report (NIPT-skyrsla) a sidu 55
fyrir nanari upplysingar.

Report generation (Sképun skyrslu) — VeriSeq NIPT Assay Software byr til skyrslur med
vidbdtarupplysingum um nidurstddur, tilkynningum og ferli. Sja Kerfisskyrslur @ sidu 48 fyrir nanari
upplysingar.
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* Ogilding synis, samsafns og runu
— Sample invalidation (Ogilding synis) — VeriSeq NIPT Assay Softwaremerkir einsték syni sem
6gild pegar notandinn:
* 4gildir synid sérstaklega,
*  Ogildir alla pl6tuna vid undirblning safnsins 48ur en samsofnin eru stofnud.

bpegar syni er merkt sem dgilt er sjalfkrafa buin til skyrsla um égildingu synis, sja Sample

Invalidation Report (Skyrla um dgildingu synis) a sidu 70.

— Pool and batch invalidation report generation (Skopun skyrslu um égildingu samsafns og
runu) — Adeins notandinn getur égilt samsofn og runur. Kerfid vinnur ekki ur égiltum
samso6fnum. Samsdfn sem pegar hafa verid stofnud ur égildum runum eru ekki sjalfkrafa ogilt
og kerfi® getur unnid Ur peim frekar. Hins vegar er ekki haegt ad stofna ny samséfn ur dgiltri
runu. begar samsafn er ogilt byr kerfid til skyrslu um beidni um endurpréfun samsafns vid
eftirfarandi adstaedur:

* Runan er gild.
* bad eru engin 6nnur laus samsofn fyrir pessa runu.
* Fjolda leyfilegra samsafna ur rununni hefur ekki verid nad.
Sja Pool Retest Request Report (Skyrsla um beidni um endurpréfun samsafns) a sidu 72 fyrir
nanari upplysingar.
* Stjornun endurpréfana

— Pool failures (Samsofn sem takast ekki) — Sams6fn sem standast ekki eru yfirleitt samséfn
sem stéoust ekki skilyrdi gaedaeftirlitsins med radgreiningu. VeriSeq NIPT Assay Software
heldur ekki afram ad vinna sams6fn sem standast ekki ef keyrslunni er heett.
Endurradgreining med 68rum eiginlegum deili fyrir samsafnid dsamt breytingum & hlutfalli
samsafnsins og HT1, péttni samsafnsins eda hvoru tveggja.

— Sample failures (Syni sem tekst ekki) - Hugbunadurinn gerir kleift ad endurpréfa syni sem
standast ekki ef porf krefur. Syni sem standast ekki parf ad fella inn i nyja runu og vinna aftur
med préfunarskrefunum.

— Reruns (Endurkeyrslur) — Kerfid greinir ekki aftur sams6fn med synum sem hafa veri® unnin
adur og greint fra nidurstédum peirra. Keyrdu syni aftur med pvi ad lata synid a plétu hja nyrri
runu.

Verkefni notanda

VeriSeq NIPT Solution v2 gerir notendum kleift ad framkvaema verkefni sem hér segir.
Ad nota Workflow Manager:
* Merktu eftirfarandi sem dgilt:

— Stakt syni.

— Oll syniinnan runu.
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— Oll syni sem tengjast samsafni.

* Merkja ad heetti hafi verid vid tiltekid syni. VeriSeq NIPT Assay Software merkir sidan nidurstéduna
sem dgilda i lokanidurstéduskyrslunni.

Med pvi ad nota VeriSeq NIPT Assay Software:
* Tilad stilla hugbunad sem & ad setja upp og sampeetta vid netkerfi rannsdknarstofunnar.

* Tilad breyta stillingum eins og netstillingum, stadsetningu sameiginlegra mappa og hafa umsjon
med notendareikningum.

* Til ad skoda stddu kerfis og runu, skyrslur um nidurstdédur og runuvinnslu, adgerda- og
endurskodunarskrar og nidurstodur préfana.

ATHUGASEMD Heefni til ad framkvaema verkefni er had heimildum notanda. Sja Uthluta notanda
hlutverkum a sidu 28 fyrir ndnari upplysingar.

Radgreiningarsyslari

VeriSeq NIPT Assay Software styrir radgreiningarkeyrslum sem radgreiningarteekin bua til i gegnum
radgreiningarsyslarann. Pad greinir nyjar radgreiningarkeyrslur, stadfestir feeribreytur keyrslu og tengir
strikamerki samsafnsins vid pekkt samsafn sem var stofnad vid undirbuningsferli safnsins. Ef ekki er
haagt ad tengja er tilkynning send til notandans og vinnsla radgreiningarkeyrslunnar er stodvud.

Eftir ad stadfestingunni er lokid med gédum arangri heldur VeriSeq NIPT Assay Software afram ad
fylgjast med radgreiningunni til ad tryggja ad henni ljuki. Afloknar radgreiningarkeyrslur eru settar i
bidrdd til vinnslu af syslara fyrir greiningarleidslu (nanari upplysingar er ad finna i Syslari fyrir
greiningarleidslu & sidu 23).

Samrymanleiki fyrir radgreiningarkeyrsiu
VeriSeq NIPT Assay Software greinir adeins radgreiningarkeyrslur sem eru samhaefar cfDNA-

greiningarverkfladinu.

Notadu adeins samhaefar radgreiningaradferdir og hugbunadarutgafur til ad bua til basakall.

ATHUGASEMD Fylgstu reglulega med afkastameeligildum radgreiningargagna til ad tryggja ad gaedi
gagnanna séu innan forskrifta.

Einingin VeriSeq NIPT Local Run Manager stillir radgreiningu med eftirfarandi lestrarfeeribreytum:
* Endapodrud keyrsla med 2 x 36 lotulestrum.

*  Tvihlida visiflokkun med tveimur 8-lotna visislestrum.
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Syslari fyrir greiningarleidsiu

Syslari fyrir greiningarleidslu raesir greiningarleidsluna til ad greina mislitun. Leidslan vinnur eina
radgreiningarkeyrslu i einu ad medaltali 4 innan vid 5 klukkustundum & hvert samsafn. Ef ekki tekst ad
vinna ur samsafninu med greiningunni, eda greiningunni lykur ekki vegna rofs a rafstraumi eda rennur Ut
a tima pa setur Syslari fyrir greiningarleidslu keyrsluna sjalfkrafa aftur i bidréd. Ef vinnsla @ samsafninu
mistekst prisvar sinnum i r68, pa merkir Syslari fyrir greiningarleidslu ad keyrslan hafi mistekist og skilar
villuskilabodum.

Vel heppnud greining hrindir af stad gerd NIPT skyrslunnar. Sja NIPT Report (NIPT-skyrsla) & sidu 55
fyrir nanari upplysingar.

Timamork verkfleedis og geymsluskilyrdi

Greiningaverkflaedid fyrir cfDNA er had eftirfarandi timamorkum og geymsluskilyrdi.

Feeribreyta Sjalfgefid gildi
Hamarks radgreiningartimi 20 klukkustundir
Hamarks greiningartimi 10 klukkustundir
Lagmarks geymsluplass vid vinnslu 900 GB

Notendavidmot a vef

VeriSeq NIPT Assay Software hysir stadbundid notendavidmoét (Ul, user interface) 8 vefnum sem veitir
greidan adgang ad Stadbundinn netpjénn hvadan sem er a netinu. Vefvidmaotid bydur upp a eftirfarandi
adgerdair:

ATHUGASEMD Vefvidmoétid i VeriSeq NIPT Assay Software stydur ekki notkun snjalltaekja.

* View recent activities (Skoda nylegar adgerdir) — Synir skrefin sem var lokid vié framkveemd
préfsins. Notandinn faer tilkynningu um margar af pessum adgerdum i télvupdsti. Sja Tilkynningar fré
profunarhugbunadi a sidu 82 fyrir nanari upplysingar.

* View errors and alerts (Skoda villur og vidvaranir) — Synir vandamal sem gaetu komid i veg fyrir ad
préfunin komist lengra. Villuskilabod og vidvaranir eru send til notandans i tolvupdsti. Sja
Tilkynningar frd profunarhugbunadi a sidu 82 fyrir nanari upplysingar.

* Configure the server network settings (Stilla netstillingar netpjénsins) — Starfsfélk lllumina stillir
vanalega netid vid uppsetningu kerfisins. bPad gaeti purft ad gera breytingar ef stadarnetid krefst
teeknibreytinga. Sja Stilla net- og netpjonsstillingar a sidu 32 fyrir nanari upplysingar.
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* Manage server access (Styra adgangi ad netpjoni) — Stadbundinn netpjénn veitir adgang ad umsjon
med netpjdni a kerfisstjéra- og notandastigi. Pessi adgangsstig styra skodun & adgerda-,
vidvorunar- og villuskrdm og breytingum & netstillingum og stillingu fyrir gagnakortlagningu. Sja
Stjornun notenda a sidu 28 fyrir ndnari upplysingar.

* Configure sequencing data folder (Stilla gagnamdppu fyrir radgreiningu) - Sjalfvalid er ad
radgreiningargognin séu geymd a netpjoninum. Hins vegar er haegt ad baeta vid midlaagum NAS til ad
baeta vid geymsluplassi. Sja Kortleggja drif 4 netpjoni a sidu 41 fyrir nanari upplysingar.

* Configure email notification subscribers list (Stilla dskrifendalista fyrir tilkynningar i tdlvupdsti) -
Hefur umsjén med lista yfir askrifendur sem eiga ad fa tilkynningar i télvupdsti sem innihalda villubod
og vidvaranir um profunarferlid. Sja Stilla tilkynningar [ télvupdsti fyrir kerfid & sidu 33 fyrir nanari
upplysingar.

* Update the server (Uppfaera netpjoninn) — Uppfaerir Stadbundinn netpjénn styrikerfi, ef porf krefur.
Update packages can be downloaded from Illumina and applied to the server. Sja Uppfeera
netpjoninn a sidu 42 fyrir ndnari upplysingar.

* Reboot or shutdown the server (Endurreesa eda slokkva & netpjéninum) — Endurraesir eda slekkur &
netpjéninum ef porf krefur. bad getur verid naudsynlegt ad endurraesa eda slokkva a netpjéninum til
ad stillingar taki gildi eda til ad leysa ur bilun i netpjéninum. Sja Endurraesa netpjoninn a sidu 43 og
Slokkva & netpjoninum & sidu 44 fyrir nanari upplysingar.

* Configure database backup encryption (Stilla dulkédun 6ryggisafrits gagnagrunns) — Virkjar
dulkédun og stillir lykilord fyrir dulkédun éryggisafritsins af gagnagrunni netpjénsins. bessi eiginleiki
gerir einnig kleift ad bua til timabundid, 6dulkddad oéryggisafrit. Sja Stilla dulkédun dryggisafrits a
sidu 34 fyrir nanari upplysingar.

* Configure network passwords (Stilla lykilord fyrir netid) — Stillir Iykilord fyrir netid vegna samskipta
milli netpjénsins og teekjanna radgreiningarkerfi og VeriSeq NIPT Microlab STAR. Sja Stilla lykilord
fyrir netid & sidu 35 fyrir nanari upplysingar.

Leyfissamningur endanlegs notanda

begar pu skrair pig fyrstinn i vefvidmaétio er dskad eftir ad pu sampykkir notendaleyfissamninginn
(EULA, End User License Agreement). Til ad hlada nidur leyfissamningnum a télvuna pina skaltu velja
Download EULA (Saekja EULA). Hugbunadurinn krefst pess ad pu sampykkir EULA adur en pu getur
haldid afram ad vinna i vefvidmaotinu.

Eftir ad pu hefur sampykkt EULA geturdu farid aftur 8 EULA-siduna og sott skjalid ef porf krefur.

Stilla vefviomotio

Veldu Stillingartaknid til ad fa adgang ad fellilista med stillingum. Stillingar birtast Ut fra notandahlutverki
og tengdum heimildum. Sj& Uthluta notanda hlutverkum & sidu 28 fyrir ndnari upplysingar.
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ATHUGID Taeknimenn hafa ekki adgang ad pessum adgerdum.

Stilling Lysing

User Management  Beeta vid, virkja/afvirkja og breyta notendaupplysingum. Adeins pjonustuadilar
(Notendastjérnun)  og kerfisstjoérar.

Email Breyta askrifendalista fyrir tilkynningar i tolvupdsti.
Configuration

(Stillingar

tolvupdsts)

Change Shared Breyta lykilordi sbsuser til ad fa adgang ad sameiginlegum méppum
(Breyta Stadbundinn netpjonn. Lykilordid ma adeins innihalda bokstafi og télustafi.
samnytingu) Folder

Password

(Adgangsord

m&ppu)

Reporting Settings  Adeins pjonustuadilar eda kerfisstjorar.
(Skyrslustillingar)

Reboot Server Adeins pjonustuadilar eda kerfisstjorar.
(Endurreesa
netpjoninn)

Shut Down Server  Adeins pjonustuadilar eda kerfisstjorar.
(Slokkva a
netpjoni)

Skradu pig inn a vefviomatio

Skradu pig inn & VeriSeq NIPT Assay Software vidmotid eins og hér segir.

1.

A tdlvu sem er tengd vid sama net og Stadbundinn netpjénn, opnadu einn af eftirfarandi véfrum:
* Chrome utgafa 69 eda nyrri

* Firefox utgafa 62 eda nyrri

* Internet Explorer Utgafa 11 eda nyrri

Sladu inn IP-t6lu netpjénsins eda netpjonsheitid sem gefid var upp af lllumina vid uppsetningu,
jafngildir https://<Stadbundinn netpjénn IP-tala>/innskraning(t.d.
https://10.10.10.10/innskraning).

3. Ef dryggisvidvorun i vafranum birtist skaltu baeta vid 6ryggisundantekningu til ad halda afram &
innskraningarskjainn.
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Oryggisvidvérunin gefur til kynna ad télvan sé ekki med SSL-vottord (Secure Sockets Layer)
uppsett. Fylgdu leidbeiningunum i Seekja og setja upp vottord a sidu 32 til ad setja upp petta
skirteini.

4. {innskraningarskjanum skaltu sl inn notandanafnid og lykilordid sem pu fékkst med pvi ad nota
llluminaog veldu sidan Log In (innskraning).

ATHUGASEMD Eftir 10 minutur af adgerdaleysi skrair VeriSeq NIPT Assay Software nldverandi
notanda sjalfkrafa ut.

Lesbordid

Eftir innskraningu birtist lesbord VeriSeq NIPT Assay Software v2. The Dashboard (Lesborgid) er helsti
stiklglugginn. bu getur farid aftur i The Dashboard (lesbord) hveneger sem er med pvi ad velja
valmyndarvalkostinn Dashboard (Lesbord).

The Dashboard (Lesbordid) synir alltaf sidustu 50 adgerdir sem voru skradar (ef paer eru feerri en 50
synir pad adeins paer sem eru skradar). Til ad seekja sidustu 50 adgerdir og fletta i gegnum adgerdaferil
skaltu velja Previous (Fyrra) nedst i haegra horninu a athafnat&flunni.

View recent activities (Skoda nylegar adgerdir)

Flipinn Recent Activities (Nylegar adgerdir) inniheldur stutta lysingu a nylegri virkni i VeriSeq NIPT Assay

Software og Stadbundinn netpjénn.

Heiti Lysing

When Dagsetning og timi adgerd&ar.

(hvenaer)

User Ef vid 3, tilgreinir notandann sem framkveemdi adgerdina.
(Notandi)

Subsystem Eining eda ferli sem framkveemdi adgerdina, svo sem notandi, préfun eda stilling.
(Undirkerfi)

Details Lysing a adgerd.

(Nanari

upplysingar)
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Heiti Lysing
Level (Stig) Stig sem uthlutad var til adgerdarinnar ur eftirfarandi valkostum:
o Activity (Adgerd) — Gefur til kynna adgerd innan netpjonsins, svo sem
endurraesingu kerfisins eda innskrdningu/utskraningu notanda.
» Notice (Tilkynning) — Gefur til kynna ad skref hafi ekki tekist. Til daemis, syni
6gilt eda gaedaeftirlit tekst ekki.
o Warning (Viovorun) — Gefur til kynna ad villa hafi komid upp vid edlilega
keyrslu og rétta vélbunadarvirkni. Til deemis dpekktar keyrslufaeribreytur eda
greining sem stenst ekki.

Skoda nylegar villur

Flipinn Recent Errors (Nylegar villur) inniheldur stutta lysingu & nylegum hugbunadar- og netpjénsvillum.

Heiti Lysing

When Dagsetning og timi adgerdar.

(Hvenaer)

User Ef vid 3, tilgreinir notandann sem framkvaemdi adgerdina.

(Notandi)

Subsystem Eining eda ferli sem framkvaemdi adgerdina, svo sem notandi, préfun eda stilling.

(Undirkerfi)

Details Lysing & adgerd.

(Nanari

upplysingar)

Level (Stig) Stig sem uthlutad var til adgerdarinnar ur eftirfarandi valkostum:

» Urgent (Aridandi) - Alvarleg vélbunadarvilla sem hefur ahrif a kerfisstarfsemi.
Hafid samband vid teeknilega adstod hja lllumina.

o Alert (Tilkynning) — Villa vid venjulega notkun. Til deemis, vandamal med
gagnaspillingu a disk, plass eda stillingar sem koma i veg fyrir skyrslugerd eda
tilkynningar med télvuposti.

o Error (Villa) - Kerfis- eda netpjonsvilla vid venjulega notkun. Til deemis
vandamal med stillingarskra eda bilun i vélbunadi.

Skoda stodu kerfisins og vidvaranir

Flipinn Server Status (Stada netpjons) birtir eftirfarandi upplysingar.
* Date (Dagsetning) — Nuverandi dagsetning og timi.

* Time zone (Timabelti) - Timabelti stillt fyrir netpjéninn. Upplysingar um timabelti eru notadar fyrir
tolvupost, tilkkynningar og dagsetningu og tima skyrslu.
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* Hostname (Hysilheiti)- Kerfisheiti samanstendur af heiti hysitdlvu & netinu og heiti samkvaemt
[énsheitakerfi (DNS).

* Disk space usage (Disknotkun) — Hlutfall af plassi & disk sem verid er ad nota til ad geyma gogn.
* Software (Hugbunadur) — Reglustillingar hugbunadar (t.d. CE-1VD).
* Version (Utgafa) — VeriSeq NIPT Assay Software v2Utgafa.

* Latest Cybersecurity Patch Version (Nyjasta Utgafa af netoryggisuppfaersiu) — Nyjasta
uppfaerslupakkinn sem er settur upp a pjéninum.

Yfirlitid gaeti einnig synt Server alarm (vidvorun fra netpjoni) hnapp sem paggar i RAID-
kerfisvidvoruninni. bessi hnappur birtist adeins fyrir kerfiskerfisstjorar. Ef pu ytir 8 pennan hnapp skaltu
hafa samband vid taeknilega adstod hja lllumina til ad fa frekari adstod.

Stjornun notenda

ATHUGASEMD Adeins pjonustuadilar og kerfisstjorar hafa heimild til ad baeta vid, breyta eda eyda
heimildum fyrir teeknimenn og adra notendur & sinu stigi.

Uthluta notanda hlutverkum

Hlutverk notenda skilgreina adgang og réttindi notenda til ad framkvaema akvedin verkefni.

Hlutverk Lysing
Service Pjénustuadili fra lllumina sem framkvaema upphaflega uppsetningu og
(Pjonusta) kerfisuppsetningu (par @ medal stofnun kerfisstjéra). Sinnir einnig Urraedaleit,

gerir vid pjoninn, setur upp og breytir stillingum og veitir aframhaldandi
hugbunadarstudning.

Administrator Stjérnandi rannsdéknarstofu sem setur upp og vidheldur stillingum, stjérnar
(Stjornandi) notendum, skilgreinir lista yfir askrifendur ad télvupdsti, breytir lykilordi fyrir
sameiginlegar méppur og endurraesir og slekkur a netpjéninum.

Technician Taeknimadur a rannsoknarstofunni sem skodar stédu kerfisins og vidvaranir.
(Teeknimadur)

Baeta vido notendum

Vid fyrstu uppsetningu, baetir pjonustuadili fra lllumina vid notandanum Kerfisstjori.
Baettu vid notanda & eftirfarandi hatt.

1. A sidunni Notendastjérnun skjanum skaltu velja Add New User (Baeta vi® nyjum notanda).

ATHUGASEMD Naudsynlegt ad fylla ut alla reiti.
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Sladu inn notandanafnid. Krofurnar eru eftirfarandi.
* Adeins lagstafir og tolustafir (a-z og 0-9).
* Verdur ad vera 4-20 stafir og innihalda ad minnsta kosti einn télustaf.

*  Fyrsti stafurinn ma ekki vera tolustafur.

ATHUGASEMD Notandanafnid er ekki had ha- og lagstéfum.

VeriSeq NIPT Assay Software notar notendanéfn til ad audkenna pa einstaklinga sem koma ad
mismunandi pattum & urvinnslu préfunar og samskiptum vid VeriSeq NIPT Assay Software.

Sladu inn fullt nafn notandans. Fullt nafn birtist adeins i notandaproéfilnum.

Sladu inn og stadfestu lykilorgid.

Lykilord verda ad vera 8-20 stafir ad lengd og innihalda ad minnsta kosti einn hastaf, einn lagstaf og
einn tolustaf.

Sladu inn netfang fyrir notandann.

Hver notandi parf ad vera med einkveemt netfang.

Veldu notandahlutverk ur fellilistanum fyrir viokomandi.

Veldu reitinn Active (Virkur) til ad virkja notandann strax eda afveldu reitinn til ad virkja hann sidar
(p.e. eftir pjalfun).

Veldu Save (Vista) tvisvar til ad vista og stadfesta breytingar.

Nyi notandinn birtist nu a skjanum User Management (Notendastjornun).

Breyta notendum

PU breytir upplysingum um notanda a eftirfarandi hatt.

1.
2.
3.

A skjanum User Management (Notendastjérnun) skaltu velja notendanafnis.
Breyttu upplysingum um notandann og veldu sian Save (Vista).

Veldu Save (Vista) aftur til ad stadfesta breytingarnar.
Breytingarnar & notandanum birtast nu & skjanum User Management (Notendastjérnun).

Ovirkja notendur

PU gerir notanda évirkan 4 eftirfarandi hatt.

1.
2.
3.

A skjanum User Management (Notendastjérnun) skaltu velja notendanafnié.
Hreinsadu gatreitinn Activate (Virkja) og veldu sidan Save (Vista).

| stadfestingarskilabodunum skaltu velja Save Vista.
Stada notandans breytist { Disabled (Ovirkur) & skjanum User Management (Notendastjérnun).
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Umsjon med sameiginlegu netdrifi

ATHUGASEMD Adeins pjonustuadilar eda kerfisstjdrar hafa heimild til ad baeta vid, breyta eda eyda
stadsetningum sameiginlegra mappa.

Baeta vid sameiginlegu netdrifi

Stilltu kerfid pannig ad pad geymi radgreiningargogn a sérstoku NAS-teeki frekar en a netpjoninum sem
er tengdur vid radgreiningarkerfid. NAS getur bodid upp a meira geymslurymi og samfellda afritun
gagna.

1. Veldu Folders (M6ppur) & The Dashboard (lesbordinu).

2. Veldu Add folder (Baeta vid moppu).

3. Sladu inn eftirfarandi upplysingar sem upplysingataeknistjérinn laetur i té:

* Location (Stadsetning) — SIédin i heild sinni ad stadsetningu NAS-kerfisins, par & medal par sem
mappan er geymd med med gdégnunum.

* Username (Notandanafn) — Notandanafn sem er tilgreint fyrir Stadbundinn netpjonn pegar pad
feer adgang ad NAS.

* Password (Lykilord) — Lykilord sem er tileinkad Stadbundinn netpjénn pegar pad feer adgang ad
NAS.

4. Veldu Save (Vista).

Veldu Test (Prdéfa) til ad préfa tenginguna vid NAS.
Ef tenging naest ekki skaltu stadfesta heiti netpjonsins, heiti stadsetningarinnar, notandanafnid og
lykilordid hja upplysingataeknistjora.

6. Endurraestu netpjoninn til ad virkja breytingarnar.
ATHUGASEMD Sameiginleg netdrifsstilling getur adeins stutt eina moppu fyrir radgreiningargogn.

Breyta sameiginlegu netdrifi

1. Veldu Folders (M&ppur) & The Dashboard (lesbordinu).
Breyttu Location path (stadsetningarslddinni) og veldu Save (Vista).

3. Veldu Test (Profa) til ad profa tenginguna vié NAS.
Ef tenging naest ekki skaltu stadfesta heiti netpjonsins, heiti stadsetningarinnar, notandanafnid og
lykilordid hja upplysingateeknistjora.

Eyda sameiginlegu netdrifi

1. Veldu Folders (M&ppur) & The Dashboard (lesbordinu).
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2. Veldu Location path (stadsetningarslédina) sem & ad breyta.

3. Veldu Delete (Eyda) til ad fjarleegja ytri radgreiningarmoppuna.

Stilla net- og vottordsstillingar

lllumina pjénustuadili notar skjamyndina Network Configuration (Netstillingar) til ad stilla net- og
vottordsstillingar vid fyrstu uppsetningu.

ATHUGASEMD Adeins pjonustuadilar og kerfisstjérar hafa heimild til ad breyta net- og
vottordsstillingum.

1. A The Dashboard (Lesbordi®) skaltu velja Configuration (Stillingar).
Veldu flipann Network Configuration (Netstillingar) og stilltu netstillingarnar eftir porfum.

3. Veldu flipann Certification Configuration (Vottordsstillingar) til ad bua til SSL-vottordid (Secure
Sockets Layer).

Stilla vottordsstillingar

Vottord fyrir SSL-samskiptareglur er gagnaskra sem gerir kleift ad tengjast 4 6ruggan hatt fra
Stadbundinn netpjonn i vafra.

1. Notadu flipann Certificate Configuration (Stillingar vottords) til ad stilla eftirfarandi stillingar SSL-
vottordsins:

* Laboratory Email (Tengilidanetfang ) — Télvupdstfang tengilidar a rannsdknarstofunni (verdur ad

vera a gildu toélvupdstfangssnidi).
* Organization Unit (Skipulagseining) — Deild .
* Organization (Stofnun) — Heiti rannséknarstofunnar.
* Location (Stadsetning)- Heimilisfang rannséknarstofunnar.
* State (Riki) — Rikisstadsetning rannsdknarstofunnar.
* Country (Land) - Land par sem rannséknarstofan er stadsett.

* Certificate Thumbprint (SHA1) (Pumalfingursaudkenning) — Audkennisnumer vottunar.

SHA1 tryggir ad notendur fai ekki vidvaranir um skirteini pegar peir opna VeriSeq NIPT Assay
Software v2. SHA1 birtist eftir ad vottord hefur verid buid til eda endurbaett. Sja Endurnyja
vottord a sidu 33 fyrir ndnari upplysingar.

2. Veldu Save (Vista) til ad virkja breytingarnar.
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Stilla net- og netpjonsstillingar

ATHUGASEMD Samreemdu allar breytingar & net- og netpjénsstillingum vid upplysingataeknistjora
til ad fordast villur i tengingu vid netpjona.

1. Notadu flipann Network Configuration (Netstillingar) til ad stilla eftirfarandi net og Stadbundinn
netpjonn stillingar:

e Static IP Address (Fost IP-tala)- IP-tala sem tilnefnd er fyrir Stadbundinn netpjonn.
* Subnet Mask (Undirnetsgrima) — Undirnetsgrima stadarnets.
* Default Gateway Address (sjalfgefid gattarvistfang) — Sjalfgefin IP-tala beinis.

* Hostname (hysilheiti) — Tilgreint heiti hysitolvu til ad visa til Stadbundinn netpjonn a netkerfinu
(sjalfgefid skilgreint sem localhost).

* DNS Suffix (DNS-vidskeyti) — Tilgreint DNS-vidskeyti.
* Nameserver 1and 2 (Nafnapjonn 1 og 2) — IP-t6lur eda heiti DNS netpjéna.

* NTP Time Server 1and 2 (NTP-timapjénn 1 og 2) — Netpjonarjénar fyrir timasamstillingu med
Network Time Protocol (NTP).

* MAC Address (MAC-vistfang) - MAC-vistfang netkorts pjonsins (adeins til lestrar).

* Timezone (Timabelti) — Stadbundid timabelti netpjonsins.

2. Stadfestu ad feerslurnar séu réttar og veldu sidan Save (vista) til ad endurraesa netpjoninn og
innleida breytingarnar.

/N VARUD

Rangar stillingar geta truflad tenginguna vid netpjéninn.

Sakja og setja upp vottord

Til ad saekja og setja upp SSL-vottord fyrir VeriSeq NIPT Assay Software v2:
1. Veldu Configuration (Stillingar) 4 The Dashboard (lesbordinu).
2. Veldu flipann Certification Configuration (Vottunarstillingar).

3. A skjanum Network Configuration (Netstillingar) skaltu velja Download Certificate (Hlada nidur
vottordi).
Vottordsskranni root_cert.der er hladid nidur.

ATHUGASEMD Ef éskad er eftir ad pu vistir skrana skaltu velja eftirminnilegan stad. Ef ekki
skaltu finna sjalfgefinn stad fyrir nidurhal. Sumir vafrar vista skrana sjalfkrafa i
moppuna Downloads (Nidurhal).

4. Farduimoppuna a télvunni pinni par sem pu vistadir skrana.
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5. Heegrismelltu a skrana root_cert.der og veldu Install Certificate (Setja upp vottord).

6. Efgluggi med 6ryggisvidvorun birtist skaltu velja Open (Opna) til ad opna skrana.
Innflutningsforritid fyrir vottord opnast.

7. [upphafsglugganum i Certificate Import Wizard, (innflutningsforritinu fyrir vottors) skaltu velja Local
Machine (Stadbundin vél) sem geymslustadsetningu og velja sidan Next (Naesta).

8. Veldu valkostinn Place all certificates in the following store (Setja 0ll vottord i eftirfarandi geymsiu)
og veldu sidan hnappinn Browse... (Skoda ....).

9. iglugganum Select Certificate Store (Velja geymslu fyrir vottord) skaltu velja Trusted Root
Certification Authorities (Traustir héfundar rétarvottorda) og sidan OK (i lagi).

10. Gakktu ur skugga um ad i reitnum Certificate Store (Geymsla fyrir vottord) standi Trusted Root
Certification Authorities (Traustir héfundar rétarvottorda) og veldu sidan Next (Neesta).

11. | glugganum Completing the Certificate Import Wizard (Ljuka innflutningsforritinu fyrir vottord)
skaltu velja Finish (Ljuka).

12. Ef gluggi med 6ryggisvidvorun birtist skaltu velja Yes (Ja) til ad setja upp vottordid.

13. { glugganum um ad innflutningur hafi tekist skaltu velja OK (i lagi) til ad haetta i Wizard (forritinu).

Endurnyja vottord

ATHUGASEMD Adeins pjonustuadilar og kerfisstjérar hafa heimild til ad endurnyja vottord og
endurraesa kerfid.

Til ad endurnyja vottord eftir ad net- eda vottordastillingar hafa breyst:
1. A skjanum Network Configuration (Netstillingar) skaltu velja Regenerate Certificate (Endurnyja
vottord).

2. Veldu Regenerate Certificate and Reboot (Endurnyja skirteini og endurreesa) til ad halda afram eda
veldu Cancel (Heetta vid) til ad haetta.

Stilla tilkynningar i tolvupdsti fyrir kerfid

VeriSeq NIPT Assay Software v2 hefur samskipti vid notendur med pvi ad senda tilkynningar i télvuposti
sem greina fra framgangi préfunarinnar og innihalda vidvaranir um villur eda naudsynlegar adgerdir
notanda. Frekari upplysingar um tilkynningar i télvupdsti sem kerfid sendir er ad finna i Tilkynningar fra
profunarhugbunadi a sidu 82).

Gakktu ur skugga um ad ruslpdststillingar tolvupdstsins leyfi tilkkynningar i tolvupdsti fra netpjoninum.
Tilkynningar i télvupdsti eru sendar fra reikningi sem heitir veriSeg@<netfangslén
vidskiptavinar>, par sem<netfangslén vidskiptavinar> er tilgreint af stadbundna
teekniteyminu pegar netpjénninn er settur upp.
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Stofna askrifendalista fyrir tolvupost

Tilkynningar i tolvupdsti eru sendar a lista yfir akvedna askrifendur.
Tilgreindu askrifendalista a eftirfarandi hatt.

1. Veldu taknid Settings (Stillingar) a lesbordinu.

2. Veldu Email Configuration (Stillingar fyrir tlvupdst).

3. ireitnum Askrifendur skal sl inn netféng adskilin med kommum.
Stadfestu ad netfongin séu rétt slegin inn. Hugbunadurinn stadfestir ekki snid netfanga.

4. Veldu Save (Vista).

Veldu Send test message (Senda prufuskilabod) til ad bua til prufutélvupdst & askrifendalistann.
Athugadu pdstholfid pitt til ad stadfesta ad télvupdsturinn hafi verid sendur.

ATHUGASEMD Gakktu ur skugga um ad pu veljir Save (Vista) hnappinn adur en pu sendir
prufuskilabod. Ef pu sendir prufuskilabod adur en pu vistar verda breytingarnar
ekki vistadar.

Stilla dulkédun oryggisafrits

VeriSeq NIPT Assay Software v2 gerir stjérnendum kleift ad virkja eda slokkva a dulkédun
oryggisafritunar. Kerfisstjérar geta einnig stillt eda uppfeert dulkddunarlykilordid fyrir afrit af
gagnagrunni. betta lykilord er naudsynlegt til ad endurheimta afrit af gagnagrunni. Gakktu ur skugga um
ad geyma lykilordid a 6ruggum stad til ad heegt sé ad visa til pess sidar.

ATHUGASEMD Adeins kerfisstjorar hafa heimild til ad setja upp dulkédun fyrir 6ryggisafrit af
gagnagrunni.

Settu upp dulkédun éryggisafrits 4 eftirfarandi hatt.

1. Veldu taknid Settings (Stillingar) &8 The Dashboard (lesbor&inu).
2. Veldu Backup Encryption (Dulkédun 6ryggisafrits).

3. Veldu gatreitinn Encrypt Backups (dulkéda afrit).
4

i reitinn Encryption Password (Dulkédunarlykilord) skaltu sla inn lykilorsid sem pu vilt nota fyrir
dulkédun.

o

Sladu inn sama lykilordid i reitinn Confirm Password (Stadfesta lykilord).
6. Veldu Save (Vista).
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Bua til 6dulkodad afrit

VeriSeq NIPT Assay Software gerir kerfisstjorum kleift ad bua til ddulkédada afritunarskra sem taeknileg
adstod lllumina getur notad. Odulkédada afritunarskrain er adeins til stadar i 24 klukkustundir 48ur en
henni er sjalfkrafa eytt.

ATHUGASEMD Adeins kerfisstjorar hafa heimild til ad bua til 6dulkdad afrit.

Budu til 6dulkddad afrit a eftirfarandi hatt.

1. Veldu taknid Settings (Stillingar) @ The Dashboard (lesbor&inu).
2. Veldu Backup Encryption (Dulkédun oryggisafrits).

3. Veldu Generate Unencrypted Backup (Bua til 6dulkédad afrit).
4

Veldu Yes (ja) i stadfestingarglugganum.
Spurning birtist sem stadfestir beidnina um édulkédad 6ryggisafrit.

5. Veldu OK (i lagi).

bU getur stadfest ad 6dulkddad oryggisafrit hafi verid stofnad med pvi ad fara afturi VeriSeq NIPT Assay
Software lesbordid og skodad téfluna yfir nylegar adgerdir. Ny adgerd aetti ad stadfesta ad édulkddad
afrit hafi verid stofnad.

Stilla lykilord fyrir netid

Kerfisstjori eda lllumina pjénustuadili getur notad Network Passwords (Lykilord fyrir netid) til ad stilla
lykilord fyrir samskipti milli ihluta Stadbundinn netpjénn og VeriSeq NIPT Solution v2.

/N VARUD

Adeins pjonustuadilar og kerfisstjorar hafa heimild til ad breyta lykilordum.

Stilltu lykilor® fyrir netid & eftirfarandi hatt.
1. Veldu taknid Settings (Stillingar) @ The Dashboard (Lesbordinu)
2. Veldu Network Passwords (Lykilord fyrir netid).

3. ireitnum Sequencer Password (Lykilord fyrir radgreiningartaeki) skal sla inn lykilordi® fyrir
radgreiningartaekiod.

4. Sladu inn lykilordid aftur i reitnum Confirm Password (Stadfesta lykilord).

/N VARUD

Ad uppfaera lykilord radgreiningartaekisins 8 medan radgreining er i gangi getur valdid
gagnatapi.
5. Veldu Save Sequencer Password (Vista lykilord fyrir radgreiningarteeki).

Netpjénninn geymir lykilordid fyrir radgreiningartaekid. Uppfeerdu 6ll teeki sem tengjast netpjéninum
til ad tryggja ad pau noti petta lykilord.
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6. [reitnum Automation Password (Lykilord fyrir sjalfvirkni) skal sl inn lykilord fyrir VeriSeq NIPT
Microlab STAR.

/N VARUD

A0 uppfeera lykilordid fyrir sjalfvirkni @ medan undirbuningur synis er i gangi getur valdid
gagnatapi.

Adeins pjénustuadilar lllumina geta uppfaert lykilordid fyrir sjalfvirkni fyrir ML STAR. Adur
en pu breytir lykilordinu sem er geymt a netpjoninum, skaltu i gegnum vefvidmaotid ganga
ur skugga um ad medlimur i pjédnustuteymi lllumina hafi heimsdtt pig og uppfeert lykilordid i
ML STAR. Ef pu uppfeerir lykilordid i vefvidmoti pjonsins an pess ad uppfeera pad a ML
STAR verdur kerfid énothaeft.

7. Sladuinn lykilordid fyrir ML STAR aftur i reitnum Confirm Password (Stadfesta lykilord).

8. Veldu Save Automation Password (Vista lykilord fyrir sjalfvirkni).
Netpjonninn geymir lykilordid fyrir ML STAR. Uppfaerdu 6l teeki ML STAR sem tengjast nu pegar
netpjéninum til ad tryggja ad pau noti petta lykilord.

Skra ut
* Veldu taknid fyrir notendapréfil efst i haegra horni skjasins og veldu sidan Log Out (skra ut).

Greining og skyrslugerd

Eftir ad radgreiningargégnum hefur verid safnad eru pau affléttud, faerd yfir & FASTQ-snid, samstillt vid
vidmidunareerfdamengi og greind til ad finna mislitun. | pessum kafla er hinum ymsu maeligildum sem eru
akvardadir fyrir sérhvert synilyst.

Afflétta og bua til FASTQ

Radgreiningargdgn sem geymd eru @ BCL-snidi eru unnin med bcl2fastq umbreytingarhugbunadinum.
bcl2fastg umbreytingarhugbunadurinn affléttar gégn og breytir BCL-skram i stadladar FASTQ-skrar fyrir
sidari greiningu. VeriSeq NIPT Assay Software stofnar synablad (SampleSheet.csv) fyrir hverja
radgreiningarkeyrslu. Pessi skra inniheldur upplysingar um syni sem hugbutnadurinn fékk i
synaundirbuningsferlinu (med pvi ad nota APl hugbunadarins). bessi synabldd innihalda haus med
upplysingum um keyrsluna og lysingum fyrir synin sem unnin eru i tiltekinni fleediflogu.

[ eftirfarandi téflu eru upplysingar um gégn i synablédum.

/N VARUD

Ekki eiga vid eda breyta pessari synabladsskra. Kerfid bjo hana til og breytingar geta haft
skadleg ahrif sidar meir, p.m.t. rongum nidurstédum eda greiningarvillum.
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Heiti dalks
SamplelD
SampleName
Sample_Plate
Sample_Well
[7_Index_ID
index
I5_Index_ID
index2
Sample_Project

SexChromosomes

SampleType

Lysing

Audkenning synis.

Heiti synis. Sjalfgefid: sama og SamplelD.
Pl6tuaudkenning fyrir tiltekid syni. Sjalfgefid: autt.
Brunnaudkenning & plotunni fyrir tiltekid syni.
Audkenning fyrsta visisbreytisins.

Kirnisréd fyrsta breytisins.

Audkenning annars breytisins.

Kirnisrod annars breytisins.

Verkefnaaudkenning fyrir tiltekid syni. Sjalfgefio: autt.

Greining sem tengist kynlitningum. Eitt af eftirfarandi:

« Yes (J4) - Oskad eftir ad greint sé fra mislitnum i kynlitningum og kyni.

» No (Nei) — Hvorki éskad eftir ad greint sé fra mislitnun i kynlitningum né
Kyni.

« SCA - Oskad eftir ad greint sé fra mislitnum i kynlitningum en ekki kyni.

Gerd synis. Eitt af eftirfarandi:

 Singleton (Einburi) - Medganga med eitt fostur.

o Twin (Tviburar) - Medganga med morg fostur.

» Control (Samanburdur) — Samanburdarsyni af pekktu kyni og flokkun
mislitnunar.

o NTC - Syni an samanburdarsnidmats (ekkert DNA).

Gaedaeftirlit med radgreiningu

Meeligildi geedaeftirlits med radgreiningu ber kennsl a fleediflogur sem liklegt er ad standist ekki

greiningu. béttleiki klasa, hlutfall lestra sem teljast gildir samkveemt siu (PF, passing filter), forfasa- og

fasameeligildi lysa almennum geedum radgreiningargagna og eru sameiginleg i mérgum
hahradaradgreiningarforritum. Meeligildi fyrir spa um samstilla lestra aeetlar stig fleediflogu

radgreiningardyptarinnar. Ef 1éleg gogn standast ekki maeligildid fyrir spa um samstillta lestra er vinnslu
keyrslunnar heett. Sja Radgreining @ gaedaeftirlitiog mérkum pess a sidu 47 fyrir nanari upplysingar.

Mat a hlutfalli erfdaefnis fra fostri

Hlutfall fra féstri (FF, Fetal fraction) visar til hlutfalls frumulauss, DNA i umferd i blodsyni médur sem er
komid ur fylgju. VeriSeq NIPT Assay Software notar upplysingar badi ur steerdardreifingu cfDNA-brota
og mismun & erféamengispekju milli cfDNA moédur og fésturs til ad reikna Gt mat & FF.'

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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Tolfraedi notud i endanlegri stigagjof

Porud endaradgreiningargogn eru samraemd vid vidmidunarerfdamengid (HG19) fyrir alla litninga.
Einstokum, samraamdum lestrum sem ekki eru tvofaldadir er safnad saman i 100 kb holf. Samsvarandi
fjoldi hélfa er leidréttur m.t.t. GC-skekkju og samkveemt adur stadfestri svaedisbundinni pekju i
erfdamenginu. Med pvi ad nota slikan stadladan fjdlda hélfa eru tolfreedileg stig fengin fyrir hvern A-
litning med pvi ad bera saman pekjusveedin sem geta ordid fyrir ahrifum mislitnunar vid afgang A-
litninganna. Log-likindahultfall (LLR, Log-Likelihood Ratio) er reiknad fyrir hvert syni med pvi ad taka tillit
til pessara pekjutengdu stiga og azetlads FF. LLR er likurnar a ad syni verdi fyrir ahrifum midad vid
framkomna pekju og FF samanbori® vid likurnar & ad syni verdi ekki fyrir ahrifum midad vid sému
framkomnu pekju. Vid utreikning & pessu hlutfalli er einnig tekid tillit til deetladrar dvissu i FF. Vid sidari
utreikninga er natturulegi légaritminn af hlutfallinu notadur. Préfunarhugbuinadurinn metur LLR fyrir
hvern marklitning og hvert syni til ad akvarda um mislitun.

Tolfreedi fyrir X- og Y-litninga er frabrugdin télfreedinni sem notud er fyrir A-litninga. Fyrir fostur sem
greind eru sem kvenkyns parf urskurdur um SCA ad sama nidurstada komi Ur LLR og normaliserudum
Iitningagildum.1 Sérstdk LLR-stig eru reiknud Ut fyrir [45,X] (Turner-heilkenni) og fyrir [47,XXX]. Fyrir
fostur sem greind eru sem karlkyns er haegt ad byggja urskurd um SCA, p.e. [47,XXY] (Klinefelter-
heilkenni) eda [47,XYY], & sambandinu milli normaliseradra litningagilda fyrir X- og Y-litninga (NCV_X og
NCV_Y). Syni ur karlkynsféstrum par sem NCV_X er innan pess bils sem fram hefur komid fyrir jafnlitna
kvenkynssynum ma urskurda [47,XXY]. Syni ur karlkynsfdostrum par sem NCV_X er innan pess bils sem
fram hefur komid fyrir jafnlitna karlkynssyni en par sem Y-litningur er offramsettur ma urskuréa
[47,XYY].

Kerfid getur ekki skori® ur um SCA fyrir sum gildi NCV_Y og NCV_X. bessi syni veita nidurstdduna Not
Reportable (Ekki haegt ad greina fra) fyrir XY-flokkun. Nidurstédur um sjalfslitninga eru samt birtar fyrir
bessi syni ef 6ll 6nnur meeligildi geedaeftirilts standast.

Gaedaeftirlit med greiningu

Greiningarmeeligildi fyrir gaedaeftirlit eru maeligildi sem eru reiknud Ut medan & greiningu stendur og
notud til ad greina syni sem vikja of mikid fra veentri hegdun. Gogn ur synum sem standast ekki pessa
meelikvarda eru talin 6areidanleg og eru merkt ad pau hafi mistekist. begar syni gefa nidurstédur utan
vaentra marka fyrir pessi meeligildi, mun NIPT-skyrslan gefa upp asteedu geedaeftirlits sem vidvorun eda
astaedu falls. Frekari upplysingar um pessar astaedur gaedaeftirlits ma finna i Skilabod med
gaedaeftirlitsdstaedu a sidu 63.

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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Gaedaeftirlit med NTC-synum

VeriSeq NIPT Solution gerir kleift ad baeta vid NTC synum sem hluta af keyrslunni. ML STAR getur
myndad allt ad 2 NTC-syni i hverri keyrslu fyrir 24- og 48-syna runur og allt ad 4 NTC-syni fyrir 96-syna
runur. Ohad pvi hversu mérgum NTC synum er baett vid, pa athugar hugbunadurinn ad medaltali
4.000.000 einkveem vorpud brot & hverju syni i hverju samsafni. bess vegna skal ekki baeta vid fleiri en
tveimur NTC synum i hvert samsafn. Sja Radgreining a gaedaeftirliti og mérkum pess a siéu 47 fyrir
nanari upplysingar.

Geaedaeftirlit fyrir NTC syni er sem hér segir.

* NTC sample processing (Vinnsla a NTC syni) — begar NTC syni er unnid notast hugbunadurinn vid
PASS QC nidurstddu pegar pekja synisins er litil, eins og vid er ad buast fyrir NTC.

* Patient sample as NTC (Sjuklingasyni sem NTC) — begar unnid er Ur sjuklingasyni sem merkt er sem
NTC pa greinist mikil pekja. bPar sem synid er flaggad sem NTC, pa flaggar hugbunadurinn ad
geedaeftirlitid hafi mistekist af eftirfarandi dsteedu: NTC SAMPLE WITH HIGH COVERAGE. (NTC-
SYNI MED MIKLA PEKJU).

Mengun a plotustigi

Mengun & plotustigi er greind i greiningarnidurstédum med pvi ad bera kennsl 4 tilvist Y-litnings i hverju
gildu syni i safni sem ekki er NTC (samanburdur an snidmats) og hefur stadist gaedaeftirlit.

Ogild syni eru Gtilokud par sem ekki er haegt ad treysta & nidurstddur peirra til ad gefa ndkveema
visbendingu um tilvist Y-litnings. NTC-syni eru Utilokud par sem allar maelingar sem greindust i pessum
synum benda til mengunar sem ekki er a plétunni. Undantekningarnar eru tilgreindar sérstaklega i NIPT-
skyrslunni.

Ef mengun & pldtustigi greinist i samsafni er notandanum tilkynnt um hana i gegnum
tolvuposttilkynningakerfid og i gegnum vidvorunarskrana i vefvidmotinu. Keyrslan mun ekki vinnast
frekar og NIPT- og viébdtarskyrslur verda ekki bunar til.

VeriSeq Onsite Server v2

VeriSeq Onsite Server v2 keyrir styrikerfi sem byggir & Linux og bydur upp a um pad bil 7,5 TB
geymslurymi fyrir gdgn. Midad vid 25 GB af gdgnum fyrir hverja radgreiningu getur netpjénninn geymt
allt a6 300 keyrslur. Sjalfvirk tilkynning birtist pegar lagmarksgeymslurymi er ekki tiltaekt. bjonninn er
settur upp & stadarnetinu.

Stadbundinn diskur

VeriSeq NIPT Assay Software byr til sérstakar méppur & Stadbundinn netpjénn sem eru adgengilegar
notanda. Heegt er ad varpa pessum méppum med Samba-deilingarsamskiptareglum vié hvada
vinnustod eda fartdlvu sem er & stadarnetinu.
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Heiti Lysin Adgangur
moppu ysing dgang
Input Inniheldur radgreiningargdgn sem buin eru til af kerfi til Rita og
(Inntak) hahradaradgreiningar og varpad a netpjoninn. skrifa.
Output Inniheldur allar skyrslur sem hugbunadur hefur buid til. Ma adeins
(Uttak) lesa.
Backup Inniheldur afrit af gagnagrunni. Ma adeins
(Afritun) lesa.
Update Stadsetning fyrir uppfeerslupakkaskrar sem notadar eru til ad uppfaera Rita og
(Uppfeera) pjéninn. skrifa.
ATHUGID Kortlagning a stadbundnum diski byggist & Server Message Block (SMB)

samskiptareglunum. Hugbunadurinn stydur nu SMB2 og nyrri utgafur. Pjénninn
krefst SMB undirritunar. Virkjadu pessar utgafur & bunadinum (fartélvu/vinnustod)
sem pu ert ad kortleggja.

Stadbundinn gagnagrunnur

VeriSeq NIPT Assay Software vidheldur stadbundnum gagnagrunni par sem upplysingar um sofn,
radgreiningarkeyrslur og greiningarnidurstédur eru geymdar. Gagnagrunnurinn er éadskiljanlegur hluti af
VeriSeq NIPT Assay Software og er ekki adgengilegur notandanum. Kerfid tekur éryggisafrit af
gagnagrunninum & Stadbundinn netpjénn med sjalfvirkum haetti. Auk eftirfarandi gagnagrunnsferla eru
notendur hvattir til taka reglulega 6ryggisafrit af gagnagrunninum og geyma a 66ru drifi.

Database backup (Oryggisafrit af gagnagrunni) — Skyndimynd af gagnagrunninum vistast sjalfkrafa
4 klukkustundarfresti, daglega, vikulega og manadarlega. Oryggisafritum sem tekin eru &
klukkustundarfresti er eytt pegar daglegt 6ryggisafrit hefur verid tekid. Somuleidis er daglegum
oryggisafritum eytt pegar vikulegt afrit hefur verio tekid. Vikulegum afritum er eytt pegar
manadarlegt afrit hefur verid tekid og adeins eitt manadarlegt afrit er geymt. Radl6gd adferd er ad
stofna sjalfvirka skriftu sem getur vidhaldid moéppu med oryggisafritum a stadbundnum NAS. bessi
oryggisafrit na ekki til inntaks- og Uttaksmappanna.

ATHUGASEMD VeriSeq NIPT Assay Software v2 bydur upp & méguleikann ad dulkéda
oryggisafrit af gagnagrunninum. Sja Stilla dulkddun éryggisafrits a sidu 34 fyrir
nanari upplysingar.

Database restore (Endurheimt gagnagrunns) — Heegt er ad endurheimta gagnagrunninn ut fra hvada
skyndimynd sem er. Adeins pjonustuadilar lllumina geta framkvaemt endurheimt. bad parf ad gefa
upp lykilordid fyrir dulkddunina til ad endurheimta ut fra dulkédudu afriti. petta lykilord verdur ad vera
bad lykilord sem er i gildi pegar 6ryggisafritid er tekid.
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* Data backup (Afritun gagna) — P6 ad nota megi Stadbundinn netpjénn sem adalgeymslustad fyrir
radgreiningarkeyrslur, er adeins haegt ad geyma um pad bil 300 keyrslur. bU getur sett upp sjalfvirka
oryggisafritun gagna sem tekur stédugt 6ryggisafrit og geymir i annarri langtimageymslu eda 4 NAS.

* Maintenance (Vidhald) — Fyrir utan afritun gagna, pa parf notandinn ekki ad framkvaema neitt vidhald
a Stadbundinn netpjonn. Teeknileg adstod hja lllumina sér um uppfeerslur fyrir VeriSeq NIPT Assay
Software eda Stadbundinn netpjonn.

Geyma gogn

Hafdu samband vid upplysingateeknideildina a stadnum til ad dkvarda hvernig 8 ad geyma inntaks- og
uttaksmoppur. VeriSeq NIPT Assay Software fylgist med eftirstandandi diskpldssi i inntaksm&ppunni og
tilkynnir notendum med télvupdsti pegar eftirstandandi geymslurymi fer nidur fyrir 1 TB.

Ekki nota Stadbundinn netpjénn fyrir gagnageymeslu. Flyttu goégn til Stadbundinn netpjénn og
safnvistadu med reglulegu millibili.

Damigerd radgreiningarkeyrsla sem er samheaef cfDNA greiningarverkfladinu krefst 25-30 GB fyrir kerfi
til hahradaradgreiningar keyrir. Raunveruleg steerd keyrslumoppunnar fer eftir endanlegum péttleika
klasa.

Geymid gogn adeins pegar kerfid er dvirkt og engin greining eda radgreining er i gangi.

Kortleggja drif a netpjoni

Stadbundinn netpjonn er med fjérar méppur sem haegt er ad varpa hverri fyrir sig 4 hvada télvu sem er
med Microsoft Windows:

* input (inntak) — Visar 8 méppur radgreiningargagna. Settu hana upp a télvu sem er tengd vid
radgreiningarkerfid. Stilltu radgreiningarkerfid svo pad streymi gégnum i inntaksmoppuna.

* output (Uttak) — Visar & greiningarskyrslur netpjénsins og préfunarferlisskyrslur.
* backup (afrit) - Visar a afritunarskrar gagnagrunnsins.

* update (uppfeersla) — Visar a skrar kerfisuppfaerslupakkans.

ATHUGID Adeins virkir pjonustuadilar og kerfisstjérar hafa heimild til ad kortleggja drif a
netpjoni.

Kortleggdu hverja moppu a eftirfarandi hatt.

1. Skradu piginn i tdlvuna innan undirnets Stadbundinn netpjonn.

2. Haegrismelltu 8 Computer (Tolva) og veldu Map network drive (Kortleggja drif a neti).

3. Veldu staf ur fellilistanum Drive (Drif).

4. freitinn Folder (Mappa) skaltu slainn \\<veriSeqg Onsite Server v2 IP-tala>\<heiti

moppu>.
Til daemis: \\10.50.132.92\inntak.
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5. Sladu inn notandanafn og lykilord (sem virkur kerfisstjéri) fyrir VeriSeq NIPT Assay Software v2.
Moppur sem hefur verid varpad birtast uppsettar & télvunni. Ef hlutverk, virknistada eda lykilord
kerfisstjéra breytist, pa rofnar virka tengingin vid varpada netpjéninn.

ATHUGASEMD Kortlagning & stadbundnum diski byggist a Server Message Block (SMB)
samskiptareglunum. Hugbunadurinn stydur ni SMB2 og nyrri utgafur. Pjénninn
krefst SMB undirritunar. Virkjadu pessar utgafur a8 bunadinum (fartélvu/vinnust66)
sem pu ert ad kortleggja.

Uppfeera netpjéninn

ATHUGID Adeins pjonustuadilar og kerfisstjorar hafa heimild til ad endurreesa netpjoninn.

Styrikerfi VeriSeq Onsite Server er uppfaert med pvi ad setja upp skrar uppfaerslupakka. bessir pakkar
eru sottir ar lllumina og afritadir i tiltekna mdppu & innri harda diskinum netpjénsins & stadnum, sem er
varpad sem les-/skrifmoppu fyrir update (uppfeerslur) 8 notandadrifinu. Eftir ad skrarnar hafa verid
afritadar eru uppfaerslupakkarnir settir upp i gegnum vefviomoétis.

ATHUGID Skrar uppfaerslupakka eru uppsafnadar — Uppsetning a nyjasta uppfeerslupakkanum
beitir 6llum videigandi uppfaerslum fyrri uppfeerslupakka.

Til ad uppfeera netpjoninn:

—_

Gakktu ur skugga um ad uppfeert afrit af gagnagrunninum sé tiltaekt og geymt utan netpjonsins.
Saektu nyjastu uppfeerslupakkaskrana af lllumina Product Security Portal.

Afritadu nidurhalada pakkaskrana i vorpudu moppuna med Update (uppfeersiunni).

M 0N

i fellilistanum Settings (Stillingar) skaltu velja Reboot Server (Endurraesa netpjon). Listi yfir tiltaekar
pakkaskrar birtist &samt stodu hverrar skraar.

5. Finndu naudsynlegan uppfeerslupakka af listanum og veldu Install (Setja upp) til ad hefja
uppsetningarferlid.

6. Sladuinn astaedu fyrir uppfeersiu & netpjdninum. Astaedan er skrad sem hluta af Urraedaleit.

7. Veldu Install Update Package (Setja upp uppfaerslupakka). bjéonninn slitur nettengingu til ad setja
upp uppfaersluna. begar uppsetningunni er loki® fer netpjénninn aftur i edlilegan gang. Utgéfa
uppfeerslupakkans er synd a flipanum ,Stada netpjons” & maelabordinu undir Nyjasta utgafa
netdryggisuppfaersiu.
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/N VARUD

Engin radgreiningarkeyrsla eda undirbuningur syna a ad vera i gangi medan a endurraesingu
stendur. bad getur leitt til gagnataps. Pad getur tekid nokkrar minutur ad endurraesa kerfid.
Skipuleggdu adgerdir pinar a rannséknarstofunni i kringum endurraesinguna.

Endurreesa netpjoninn

ATHUGASEMD Adeins pjonutuadilar og kerfisstjorar hafa heimild til ad endurraesa netpjéninn.

Svona endurreesir pu netpjéninn:
1. i fellilistanum Settings (Stillingar) skaltu velja Reboot Server (Endurraesa netpjon).

2. Veldu Reboot (Endurraesa) til ad endurraesa kerfid eda Cancel (Haetta vid) til ad heetta an pess ad
endurraesa.

3. Sladu inn astaedu fyrir ad endurraesa netpjoéninn.
Astaedan er skrad sem hluta af Urraedaleit.

/N VARUD

Engin radgreiningarkeyrsla eda undirbuningur syna a ad vera i gangi medan a endurraesingu
stendur. bad getur leitt til gagnataps. Pad getur tekid nokkrar minutur ad endurreesa kerfid.
Skipuleggdu adgerdir pinar a rannsdéknarstofunni i kringum endurraesinguna.

Kveikja og slokkva a kerfinu

bpad er mikilvaegt vidhaldsskref fyrir ML STAR og fylgihluti pess, til deemis télvuna, ad kveikja og slokkva
a teekinu til ad tryggja snurdulausa notkun og koma i veg fyrir kerfisvillur. bad er einnig mikilvaegt skref i
lok verkflaedisins ad sldkkva a fylgihlutum eins og deelunni eda CPAC-kerfum. Til a8 fordast dparfa
orkunotkun og hugsanleg vandamal a ekki ad skilja kerfid eftir i gangi yfir nétt eftir notkun.
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Slokkva a netpjoninum

ATHUGASEMD Adeins pjonustuadilar og kerfisstjorar hafa heimild til ad slékkva a netpjoninum.

Svona slekkur pu a netpjéni Stadbundinn netpjonn:
1. i fellilistanum Settings (Stillingar) skaltu velja Shut Down Server (Sl6kkva & netpjéni).

2. Veldu Shut Down (SI6kkva) til ad slokkva & Stadbundinn netpjénn eda veldu Cancel (Hastta vid) til
ad haetta an pess ad slokkva.

3. Sladu inn astaedu fyrir pvi ad slokkt er & Stadbundinn netpjénn.
Astaedan er skrad sem hluta af Urraedaleit.

/N VARUD

Engin radgreining eda synisundirbuningur a ad vera i gangi pegar slokkt er & netpjéoninum. bad
getur leitt til pess ad gogn tapist.

Endurheimta eftir ad slokknar ovaent

Ef rafmagnsleysi verdur eda notandinn slokkvir dvart a taekinu medan greiningarkeyrsla stendur yfir,
gerir kerfid eftirfarandi:

* Endurraesir VeriSeq NIPT Assay Software sjalfkrafa vid endurraesingu.
» Attar sig 4 ad greiningarkeyrslan stédst ekki og sendir keyrsluna aftur i bidrédina fyrir vinnslu.

* Byrtil Uttak pegar greiningu er lokid med gédum arangri.

ATHUGASEMD Ef greining tekst ekki pa gerir VeriSeq NIPT Assay Software kerfinu kleift ad senda
keyrsluna aftur til greiningar allt ad prisvar sinnum.

Atridi vardéandi umhverfi

Eftirfarandi tafla synir atridi vardandi umhverfishita fyrir Stadbundinn netpjonn. bessi atridi eiga ekki vid
um ML STAR.

Heed Umhverfishitastig i notkun  Umhverfishitastig pegar taeki er ekki i notkun

Vid 10°C til 40°C 0°C til 60°C

sjavarmal

+10.000 fet ~ 0°C til 30°C -10°C til 50°C
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Upplysingar um forgun rafeindateekja samkvaemt tilskipun og reglugerdum um raf- og
rafeindateekjalrgang (WEEE) ma finna a vefsidu lllumina https://support.illumina.com/weee-
recycling.html.
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Meeligildi gaedaeftirlits

Maeligildi gaedaeftirlits og mork

Maelikvardi Lysing

standard_r_squared R-kvadrat gildi
stadalkurfulikansins.

standard_slope Hallatolu
stadalkdrvunnar.

cen_library_pg_ul Hamarks leyfileg
péttni syna.

median_ccn_pg_ul Midgildi reiknadrar
péttni fyrir Oll syni i
runu.

Skjal nimer 1000000067940 utgafa 10
TIL NOTKUNAR VID IN VITRO GREININGU.

Nedri
mork

0.980

0.95

A ekki

ile)

16 pg/ul

Efri mork

A ekki vid

1.15

1000

pg/ul

A ekki vid

Grunnforsendur

Stadalkurfulikén sem
syna lélegan linuleika i
Log-log rdmi eru ekki
g60 visbending um
eiginlega péttni syna.

Stadalkurfulikon sem
halla at fyrir aetladan
halla Afkastasvid
benda til dareidanlegs
likans.

Syni med uUtreiknada
DNA-styrki sem fara
yfir forskriftir benda til
of mikillar mengunar af
genomisku DNA.

Radgreiningarsafn af
videigandi rammali
getur ekki innihaldid of
morg ofpynnt syni.
Runur med mikinn
fjdlda pynntra syna
benda til pess ad pad
undirbuningsferli synis
hafi ekki tekist.
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Radgreining a gaedaeftirliti og morkum pess

Maelikvardi

cluster_
density

pct_pf

prephasing

phasing

predicted_
aligned_
reads
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Lysing
Radgreining
klasapéttleika.

Présent lestra
sem standast
hreinleikasiu.

Brot af forproun.

Brot af
fasaskiptingum.

Azetladur
medalfjoldi
einkvaemt
varpadra brota i
hverju syni.

Nedri mork

152.000 &
hvern™™”

=50%

A ekki vid

A ekki vid

24.000.000
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Efri mork

338.000
3
hvern™™”

A ekki vie

=0,003

<0,004

A ekki vie

Grunnforsendur

flaediflaga med lagan
klasapéttleika byr ekki til
naegilega margar lestra.
Ofpyrptar flaediflogur veita
vanalega radgreiningargégn
i lagum gaedum.

Flaesiflogur med afar 1agt
%PF geta haft dedlilega
basaframsetningu og eru
liklegar til ad benda til
vandamala med PF-lestra.

Sannanlega bestara
radleggingar fyrir VeriSeq
NIPT Solution v2.
Sannanlega bestara
rédleggingar fyrir VeriSeq
NIPT Solution v2.

Akvardad sem lagmarks NES
sem meelst hefur hja edlilegu

byoi.
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Kerfisskyrslur

Inngangur

VeriSeq NIPT Assay Software byr til eftirfarandi flokka skyrsina:
*  Skyrslur um nidurstddur og tilkynningar

* Ferlisskyrslur

Skyrsla getur verid til upplysinga eda adgerdarhaef.

* Informational (Til upplysinga) — Skyrsla sem tengist ferlinu og veitir upplysingar um framgang
préfunarinnar og heegt er ad nota til ad stadfesta ad tilteknu skrefi sé lokid. Skyrslan veitir einnig
upplysingar eins og nidurstddur geedaeftirlits og audkennisnumer.

* Actionable (Adgerdarhaeft) - Osamstillt skyrsla sem verdur til vegna kerfistilvikis eda adgerdar
notanda sem krefst athygli notandans.

bessi kafli fjallar um hverja skyrslu og veitir upplysingar um skyrsluna fyrir LIMS-sampaettingu.

Uttaksskrar

Skyrslur VeriSeq NIPT Assay Software eru bunar til 4 innri harda disk Stadbundinn netpjonn sem er
varpad a notandadrifid sem Uttaksmappa sem adeins ma lesa Ur. Hver skyrsla er buin til med
samsvarandi stadadri MD5-profsummuskra, sem er notud til ad stadfesta ad skranni hafi ekki verid
breytt.

Allar skyrslur eru i venjulegum textaformi med dalkhaksafmdérkun. bu getur opnad skyrslurnar med
hvada textaritli sem er eda med tofluritli eins og Microsoft Excel®.

Uppbygging skyrsluskrar

VeriSeq NIPT Assay Software vistar skyrslur samkvamt tilteknu skipulagi i méppunni Qutput (Uttak).
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Mynd 4 Skipa skyrslumoppu VeriSeq NIPT Assay Software

Uttak

Afritun

Heiti lotu

l

.| | Vidbérar
NPT skyrsla| " gpirels
(A-ndpur) ™ (4 hapur)
~— __.1' 5
NIPT ski Vidbdtar-

srta | Vo
IIN'BW"I {IHlipnr]

- __

-

» | Skyrsla buin til pegar ferlinu er lokid
med gédum drangri

Osamstillt afturkdllunar-/
ogildingaradgerd gefin it af notanda

L_H__/—-m

Ogilding
srns;

rtmnagpnl
A
&=

Ferlisskrar

[ ]

o
- .\..._Jl"_ =

Symi vir safni

Préfafni
safns

| Skyrslaw

il

[A-hdpur)

(B-hdpu

al

-

_a

Skyrsl

by = Greini
oy | 1oa
L _,]f .
-

= -

VeriSeq NIPT Assay Softwarevistar skyrslur i méppuna BatchName (heiti runu) samkvaemt eftirfarandi

skipulagi:

* Main folder (Batch Name folder) Adalmappa (mappa med heiti runu) — Inniheldur skyrslur sem syna
nidurstodur eda tengjast tolvupdsttilkkynningum sem LIMS byr til. Nanari upplysingar er ad finna a
Skyrslur um niéurstédur og tilkynningar a sidu 55.

* Mappan ProcessLogs (Ferlisskrar) — Inniheldur skyrslur sem tengjast ferlinu. Nanari upplysingar er
ad finna & Ferlisskyrslur a sidu 72.

Listi yfir allar skyrslur er ad finna i Yfirlit yfir kerfisskyrsiur a sidu 50.
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Yfirlit yfir kerfisskyrslur

Heiti skyrslu

NIPT Report (NIPT-skyrsla) & sidu 55

Supplementary Report
(Vidbdtarskyrsla) & sidu 64

Sample Invalidation Report (Skyrla um
Agildingu synis) & siou 70

Sample Cancelation Report (Skyrsla um
ad haett sé vid syni) a sidu 71

Pool Retest Request Report (Skyrsla um
beidni um endurprofun samsafns) a
sidu 72

Batch Initiation Report (Skyrsla um
upphaf runu) a siéu 72

Batch Invalidation Report (Skyrsla um
dgildingu runu) a sidu 73

Library Sample Report (Skyrsla um
safnsyni) a sidu 74

Library Reagent Report (Skyrsla um
profefni safns) a sidu 75

Library Labware Report (Skyrsla um
rannsoknarstofubtnad safns) a sidu 76

Tegund
skyrslu
Adgerdarhaeft

Adgerdarhaeft

Adgerdarhaeft

Adgerdarhaeft

Adgerdarhaeft

Til upplysingar

Til upplysingar

Til upplysingar

Til upplysingar

Til upplysingar

Eining
skyrslu

Samsafn/
fleediflaga

Samsafn/
fleediflaga
Syni

Syni

Samsafn

Runa

Runa

Runa

Runa

Runa

Snid heitis skyrsluskraar

<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

ProcessLogs/<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

ProcessLogs/<batch_name>_library_reagent_report_

<YYYYMMDD_hhmmss>.tab

ProcessLogs/<batch_name>_library_labware_
report_<YYYYMMDD_hhmmss>.tab
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Heiti skyrslu

Library Quant Report (Skyrsla um
magngreiningu safns) a siéu 77

Library Process Log (Ferilskrd safns) a
siou 77

Pool Report (Skyrsla um samsafn) a
sidu 79

Pool Invalidation Report (Skyrsla um
ogildingu samsafns) a sidu 79

Sequencing Report
(Radgreiningarskyrsla) a sidu 80

Analysis Failure Report (Skyrsla um ad
greining tekst ekki) & sidu 81

Tegund
skyrslu
Til upplysingar
Til upplysingar
Til upplysingar

Til upplysingar

Til upplysingar

Til upplysingar

Eining
skyrslu
Runa
Runa
Samsafn

Samsafn

Samsafn/
fleediflaga

Samsafn/
fleediflaga

Snid heitis skyrsluskraar

ProcesslLogs/<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

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

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

ProcesslLogs/<batch_name>_<pool_barcode>_
analysis_failure_report_<YYYYMMDD_hhmmss>.tab
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Skyrslugerdartilvik

Skyrsla

NIPT Report (NIPT-
skyrsla)

Supplementary Report
(Vidbotarskyrsla)

Sample Invalidation
(Ogilding synis)
Sample Cancellation
(Haett vio syni)

Pool Retest Request
(Beidni um endurproéfun
samsafns)

Batch Initiation
(Upphaf runu)

Batch Invalidation
(Ogilding runu)

Library Sample
(Syni ur safni)

Lysing

Inniheldur lokanidurstddur vel heppnadrar greiningarkeyrslu.

Inniheldur vidbétarnidurstodur fyrir vel heppnada
greiningarkeyrslu.

Inniheldur upplysingar um 6gilt syni.
Inniheldur upplysingar um syni sem haett var vid.

Gefur til kynna ad heegt sé ad bua til annad samsafn ur
fyrirliggjandi runu. Inniheldur upplysingar um
endurpréfunarstédu samsafnsins. !

Gefur til kynna upphaf vinnslu & nyrri runu.

Inniheldur upplysingar um dégilda runu sem notandi héf.

Listi yfir oIl syni i rununni.

Tilurd

Radgreiningarkeyrslu lykur.

Greiningu a
radgreiningarkeyslu og
NIPT-skyrslu er lokid.
Notandi égildir syni.

Notandi heettir vid syni.

Notandi égildir samsafn.

Notandi hefur nyja runu.

Runan hefur verid égilt.

Runan hefur verid &gilt.

Safnundirbudningsadferdinni

lykur.
Magngreining runu tekst
ekki.
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Skyrsla

Library Reagent
(Profefni safns)

Library Labware
(Rannsodknarstofubunadur
safns)

Library Quant
(Magngreining safns)

Library Process Log
(Ferilskra safns)

Pool (Samsafn)

Pool Invalidation (Ogilding
samsafns)

Sequencing (Radgreining)

Lysing

Inniheldur upplysingar um profefni fyrir vinnslu safns.

Inniheldur upplysingar um rannséknarstofubunad fyrir
safnvinnslu.

Inniheldur nidurstédur magngreiningarproéfa a safni.

Inniheldur skref sem framkveemd eru vid vinnslu safns.

Inniheldur rimmal samnyttra syna.

Inniheldur upplysingar um dégilt samsafn sem notandi hefur
hafid.

Inniheldur nidurstédur gaedaeftirlits med radgreiningu.

Tilurd

e Runan hefur verid ogilt.

o Safnundirbuningsadferdinni
lykur.

» Magngreining runu tekst
ekki.

e Runan hefur verid ogilt.

o Safnundirbuningsadferdinni
lykur.

» Magngreining runu tekst
ekki.

e Runan hefur verid ogilt.

o Safnundirbuningsadferdinni
lykur.

» Magngreining runu tekst
ekki.

e Runan hefur verid ogilt.

o Safnundirbuningsadferdinni
lykur.

» Magngreining runu tekst
ekki.

» Runuvinnslu lykur.

o Samnytingaradferd lykur.

» Notandi égildir samsafn.

o Gaedaeftirlit med radgreining
stenst.

» Radgreining tekst ekki.

o Radgreining rann Ut a tima.
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Skyrsla Lysing
Analysis Failure (Greining Inniheldur greiningarupplysingar fyrir samsafn sem stédst ekki.
tokst ekki)

' Notandi dgildir samsafn Ur gildri runu sem hefur ekki farid yfir hdmarksfjélda samsafna.

Tilurd

» Radgreiningarkeyrsla tekst
ekki.
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Skyrslur um nidurstodur og tilkynningar

NIPT Report (NIPT-skyrsla)

NIPT-skyrslan i VeriSeq NIPT Assay Software v2 inniheldur nidurstodur ur litningaflokkun sem birtast pannig ad eitt syni er i hverri r6d og

pad gidir fyrir hvert syni i samsafninu.

Dalkur

batch_name

sample_
barcode

sample_type

Lysing

Heiti runu.

Einkveemt strikamerki
synis.

Upplysingar um gerd
synis koma fra
s6fnunarstad eda
notanda a
rannsoknarstofu.
Akvardar flokkun
mislithunar, hvernig
greint er fra mislitnun og
vidmidum fyrir
geedaeftirlit.

Forstilltir valkostir fyrir gildi
A ekki vid.

A ekki vid.

Eitt af eftirfarandi:

» Singleton (Einburi) - Medganga meJd eitt
fostur.

o Twin (Tviburar) - Medganga med morg
fostur.

o Control (Samanburdur) — Samanburdarsyni
af pekktu kyni og flokkun mislitnunar.

e NTC - Syni an samanburdarsnidmats
(ekkert DNA).

» Not Specified (Ekki tilgreint) — Engin gerd
synis var gefin upp fyrir petta syni.

Tegund

texti

texti

enum

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

Gildi eru skilgreind i

forstilltum valkostum
fyrir gildi.
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Dalkur Lysing

sex_chrom  Oskad eftir greiningu
kynlitninga. Akvardar
framsetningu a flokkun
mislitnunar og
upplysingum um
kynlitninga.

0L e4ebin 076£90000000L Jawnu [efs

screen_type Tegund skimunar.

flowcell Strikamerki fyrir
fleediflogur til
radgreiningar.

9s

Forstilltir valkostir fyrir gildi

Eitt af eftirfarandi:

Yes (J4) - Oskad eftir ad greintséfra
mislitnum i kynlitningum og kyni.

No (Nei) — Hvorki 6skad eftir ad greint sé
fra mislitnun i kynlitningum né kyni.
SCA-Oskadeftirad greintséframislitnum{
kynlitningumen ekkikyni.

Not Specified (EkKki tilgreint) — Val um hvort
greint sé fra kynlitningum kom ekki fram
fyrir petta syni.

NIPT-skyrslan synir gildin yes (ja), no (nei) og
sca oll i lagstofum.

Eitt af eftirfarandi:

Basic (Grunnskimun) — Skimun & litningum
13,18 eda 21.

Genomewide (Heildarerfdamengi) -
Skimun & 6llu erféamenginu.

Not Specified (Ekki tilgreint) - Engin
tegund skimnar var gefin upp fyrir petta
syni.

NIPT-skyrslan synir gildin ,grunnskimun“og ,a
heildarerfdamenginu”“med lagstéfum.

A ekki vid.

Tegund Regluleg segd

enum Gildi eru skilgreind {
forstilltum valkostum
fyrir gildi.

texti Gildi eru skilgreind i
forstilltum valkostum
fyrir gildi.

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

class_sx

Lysing
Flokkun mislitnunar i
kynlitningum.

Forstilltir valkostir fyrir gildi

Eitt af eftirfarandi eftir pvi hver gerd synis er
og hvada valkostur er valinn fyrir hvort greina
skuli fra kynlitningum:

ANOMALY DETECTED (FRAVIK FANNST) -
Frekari upplysingar um fravikid ma finna i
anomaly_description (lysing a fraviki).

NO ANOMALY DETECTED (EKKERT
FRAVIK FANNST) - Neikvaett syni og ekKki
greint fra kyni.

NO ANOMALY DETECTED - XX (EKKERT
FRAVIK FANNST - XX) — Neikvaett syni med
kvenkyns fostri.

NO ANOMALY DETECTED - XY (EKKERT
FRAVIK FANNST - XY) — Neikvaett syni med
karlkyns fostri.

NOT REPORTABLE (EKKIHAEAGT AD
GREINA FRA) — Hugbunadurinn gat ekki
greint fra kynlitningum.

NO CHR Y PRESENT (ENGINN Y-LITN. TIL
STADAR) - Tviburamedganga an Y-litnings.
CHRY PRESENT (Y-LITN. TILSTADAR) -
Tviburamedganga med Y-litningi.
CANCELLED (HATT VID) - Notandi haetti
vid syni.

INVALIDATED (OGILT)—S;’/nié stddstekki
gaedaeftirlitedavardgiltafnotanda.

NOT TESTED (EKKI PROFAD) - Kynlitningur

var ekki profadur.
Not applicable (A ekki vi®) - Flokkurinn &
ekki vid synid.

Tegund

class_sx

Regluleg segd

Gildi eru skilgreind |
forstilltum valkostum
fyrir gildi.
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Dalkur

class_auto

anomaly_
description

Lysing

Flokkun a mislitnun i A-
litningum. Greint fra
ANOMALY DETECTED
(FRAVIK FANNST) ef
fravik fannst innan
valdrar skimunar fyrir
synid.

Strengur a ISCN-formi
sem lysir 6llum fravikum
sem haegt er ad greina
fra. Fleiri en eitt fravik
eru adgreind med
semikommu.

Forstilltir valkostir fyrir gildi

Eitt af eftirfarandi:

« ANOMALY DETECTED (FRAVIK FANNST) -
Fravik fannst i sjalfslitningi.

o NO ANOMALY DETECTED (EKKERT
FRAVIK FANNST) - Ekkert fravik fannst {
sjalfslitningi.

o CANCELLED (HATT VID) — Notandi heetti
vid syni.

« INVALIDATED (OGILT) - Synid stédst ekki
geedaeftirlit eda var ogilt af notanda.

- Not applicable (A ekki vid) — Flokkurinn &
ekki vid synid.

DETECTED: (FANNST), fylgt eftir af

strengjum adgreindum med semikommu og

tengdir saman a eftirfarandi snidi, i

litningardd:

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

(del|dup)\([121?[0-91V\(((p|q) [0-91{1,2}(\.[0-

91{1,2})?){2}\)

XO|XXX|XX|XYY

eda NO ANOMALY DETECTED (EKKERT
FRAVIK FANNST) | not applicable (a ekki vid)
| INVALIDATED (OGILT) | CANCELLED
(HETT VID).

Tegund

texti

texti

Regluleg segd

Gildi eru skilgreind |
forstilltum valkostum
fyrir gildi.

Strengir adgreindir
med semikommu og
oénnur gildi sem lyst er
{ hlutanum Reglur um
lysingu & fravikum &
sidu 61.
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Dalkur

qc_flag

Lysing

Nidurstddur greiningar

geedaeftirlitsgreiningar.

Adeins er greint fréa qc_
flag gildumfyrir
WARNING (VIDVORUN)
og PASS (STODST)..
Fyrir 8ll 6nnur gildi er
bad ekki gert.

Forstilltir valkostir fyrir gildi

Eitt af eftirfarandi:

« PASS (STODST)

« WARNING (VIDVORUN)
« FAIL (TOKST EKKI)

« CANCELLED (HATT VID)
« INVALIDATED (OGILT)

« NTC_PASS

Tegund

enum

Regluleg segd

Gildi eru skilgreind |
forstilltum valkostum
fyrir gildi.
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Dalkur

qgc_reason

ff

Lysing
Upplysingar um hvers

vegna gaedaeftirlit tokst
ekki eda viovorun.

Azetlad hlutfall
erfdaefnis fra fostri.

Forstilltir valkostir fyrir gildi

Eitt af eftirfarandi:

NONE (EKKERT) (stada gaedaeftirlit =
STODST)

MULTIPLE ANOMALIES DETECTED
(FLEIRAENEITT FRAVIK FANNST) QC
status = WARNING (stada gaedaeftirlits =
VIDVORUN)

FAILED iFACT (STODST EKKIIFACT)
DATA OUTSIDE OF EXPECTED RANGE
(GOGN UTAN VAENTS BILS)

FRAGMENT SIZE DISTRIBUTION OUTSIDE
OF EXPECTED RANGE
(STARDARDREIFING BROTA UTAN
VANTS BILS)

FLOWCELL DATA OUTSIDE OF
EXPECTED RANGE (GOGN UR
FLADIFRUMU UTAN VAENTS BILS)
FAILED TO ESTIMATE FETAL FRACTION
(PAD TOKST EKKI AD META HLUTFALL
FRA FOSTRI)

SEQUENCING DATA OUTSIDE OF
EXPECTED RANGE (RADGREININGRGOGN
UTAN VANTS BILS)

UNEXPECTED DATA (OVANT GOGN)
NTC SAMPLE WITH HIGH COVERAGE
(NTC-SYNI MED MIKLA PEKJU)
CANCELLED (HATT VID)

INVALIDATED (OGILT)

Présenta af cfDNA Ur fostri, namundad ad
naestu heiltdlu. Nidurstodur undir 1% eru
settar fram sem < 1%.

Tegund Regluleg segd

texti Gildi eru skilgreind {
forstilltum valkostum
fyrir gildi.

texti A ekki vie.
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Reglur um lysingu a fravikum

Ef VeriSeq NIPT Assay Software v2 greiningin finnur fravik, birtist gildid DETECTED (FANNST) i reithum
anomaly_description i NIPT-skyrslunni dsamt textastreng. bessi texti lysir 6llum tilkynningarskyldum
fravikum og byggir a stil Alpjodlegu fastanefndarinnar um frumuerfdafraedilegt nafnakerfi (ISCN,
International Standing Committee on Cytogenetic Nomenclature). Strengurinn inniheldur moérg atridi
sem eru adskilin med semikommu. Hvert atridi taknar pristaedu eda einstaedu i A-litningi, mislitun i
kynlitningi eda hlutaurfellingu eda -tvoféldun.

bristeeda og einstaeda eru merktar med annars vegar +<chr> og hins vegar -<chr> par sem <chr>
numer litningsins.

Til daemis litur syni med pristeedu i litningi 5 svona ut:
+5

Syni med einstaedu i litningi 6 litur svona ut:

-6

Fyrir mislitnun i kynlitningum er notast vié hefébundna skraningu og eru moéguleg gildi eftirfarandi:
*  XO - fyrir einstaedu i litningi X.

* XXX —fyrir pristeedu i litningi X.

*  XXY —fyrir 2 X-litninga hja korlum.

*  XXY —fyrir 2 Y-litninga hja k&rlum.

Adeins er greint fra hlutadrfellingum eda -tvéféldunum § A-litningum og peer birtast adeins i skimunum &
heildarerfdamenginu. Malskipan hlutaurfellingar eda -tvéféldunar er <type>(<chr>)(<start band><end
band>), par sem eftirfarandi gildir:

* <type> er tegund atburdar, annad hvort del fyrir Urfellingu eda dup fyrir tvofoldun.
* <chr> er numer litnings.

* <start band> er frumuerfdafraedilega reeman par sem tilvikid hefst.

* <end band> er frumuerfdafraedilega reeman par sem tilvikinu lykur.

Til deemis er hlutadrfelling eda tvéfoldun par sem frumuerfdafraedileg reema a p13 a litningi 19 hefur
tvofoldun a eftirfarandi hatt:

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

Reiturinn anomaly_description fylgir fjérum rédunarreglum:

1. Frumefnum er radad eftir nimeri litnings, 6had pvi hvort um er ad raeda heilan litning, hlutaurfellingu
eda -tvofoldun. Mislitnun i kynlitningi birtist sidast, ef hun er til stadar.

2. Hvad vardar fravik innan sama litningsins kemur mislitnun heilum litningum & undan hlutaurfellingum
eda -tvofoldunum.

3. Fyrir hlutadrfellingar eda -tvofaldanir innan sama litningsins koma urfellingar & undan tvéféldunum.

Skjal nimer 1000000067940 utgafa 10 61
TIL NOTKUNAR VID IN VITRO GREININGU.
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4. Hlutadrfellingum eda -tvoféldunum af sému gerd innan sama litnings er radad eftir upphafsbasa,
sem kemur fram i vidbotarskyrslunni.

ATHUGASEMD Vié skimun & heildarerfdamenginu getur hugbunadurinn greint fra mislitnun og
hlutaurfellingu eda -tvoféldun sem hafa ahrif a sama litning. Ef petta gerist skaltu
skoda vidbdétarskyrsluna par sem finna ma frekari meeligildi til ad audvelda tulkun.

Skjal nimer 1000000067940 utgafa 10
TIL NOTKUNAR VID IN VITRO GREININGU.
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Skilabod med gaedaeftirlitsastaedu

[ dalkinum gc_reason i NIPT-skyrslunni birtist ad gaedaeftirlit stédst ekki eda vidvorun pegar
greiningarnidurstddur eru utan veents bils fyrir maeligildi gaedaeftirlits fyrir greiningu. Pad ad gaedaeftirlit
takist ekki leidir til pess ad nidurstodur um mislitnun litninga, kyn, nidurstédur Ur vidbotarskyrslum og
aaetladad hlutfall erfdaefnis fra fostri (FF) eru ekki birtar en paer samsvara eftirfarandi reitum i NIPT-
skyrslunni: class_auto, class_sx, anomaly_description og ff.

Skilabo6 med
geedaeftirlitsastaedu

FAILED iFACT (STODST
EKKIIFACT)

DATA OUTSIDE OF
EXPECTED RANGE
(GOGN UTAN VANTS
BILS)

FRAGMENT SIZE
DISTRIBUTION
OUTSIDE OF
EXPECTED RANGE
(STARDARDREIFING
BROTNA UTAN VAENTS
BILS)

FLOWCELL DATA
OUTSIDE OF
EXPECTED RANGE
(GOGN UR
FLADIFRUMU UTAN
V/ENTS BILS)

FAILED TO ESTIMATE
FETAL FRACTION (PAD
TOKST EKKI AD META
HLUTFALL
ERFDAEFNIS FRA
FOSTRI)

Lysing

Einstaklingsbundid areidanleikaprof fyrir mislitnum
hja féstrum (iFACT, individual Fetal Aneuploidy
Confidence Test) — maeligildi i geedaeftirliti sem
sameinar mat & hlutfalli erféaefnis fra fostri vid
meeligildi Ur keyrslu sem tengjast pekju til ad akvarda
hvort kerfid hafi tolfreedilegan areidanleika til ad
skera ur um tiltekid syni.

Medalfravikio fra jafnlitnapekju er ekki i samraemi vid
dreifingu pjalfunargagna. Hugsanlega vegna
mengunar eda rangrar vinnslu synis.

Steerdardreifing brotanna er ekki i samraemi vid
dreifingu pjalfunargagna. Hugsanlega vegna
mengunar eda rangrar vinnslu synis.

Gogn ur fleedifrumu eru ekki i samraemi vid dreifingu
pjalfunargagna. Hugsanlega vegna villu i
uppsetningu flaedifrumu.

pad tokst ekki ad veita gilt mat a hlutfalli erfdaefnis
fra fostri.

Skjal nimer 1000000067940 utgafa 10
TIL NOTKUNAR VID IN VITRO GREININGU.

Rad6l6gd
adgerd
Vinndu synid
aftur.

Endurtaktu
vinnslu
synisins.

Endurtaktu
vinnslu
synisins.

Endurtaktu
vinnslu
synisins.

Endurtaktu
vinnslu
synisins.
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Skilabod med
geedaeftirlitsastaedu

SEQUENCING DATA
OUTSIDE OF
EXPECTED RANGE
(RADGREININGRGOGN
UTAN VZENTS BILS)

UNEXPECTED DATA
(OVAENT GOGN)

MULTIPLE ANOMALIES
DETECTED (FLEIRAEN
EITT FRAVIK FANNST)

NTC SAMPLE WITH
HIGH COVERAGE

(NTC-SYNI MED MIKLA

PEKJU)

CANCELLED (HATT
VID)

INVALIDATED (OGILT)

Lysing

Inntaksgdgn um radgreiningu eru ekki i samraemi vid
dreifingu pjalfunargagna. Hugsanlega vegna
mengunar eda rangrar vinnslu synis.

Skyrslan byr til geedaeftirlitsatridi sem samsvarar
ekki neinum 66rum gaedaeftirlitsastaedum sem taldar
eru upp i pessari toflu.

Tvo eda fleiri tilkynningarskyld fravik (par a medal
mislitnun heilla litninga og CNV-atburdir) greinast i
syninu.

bad ad fleira en eitt fravik finnist getur bent til
rangrar medhondlunar synisins eda sjaldgaefara
tilviks, svo sem illkynja eexlis hja médur.

Pessi skilabod eru vidvorun. betta pydir ekki ad
gaedaeftirlitio hafi ekki tekist. Nidurstédur eru birtar
svo pu getir séd fravikin sem fundust. Hins vegar
geetir pu purft ad endurvinna synid.

Mikil pekja fannst hja NTC-syni (ekki buist vid neinu
DNA-efni). Hugsanlega vegna mengunar eda rangrar
vinnslu synis.

Notandi heetti vid syni.

Notandi &gilti synié.

Supplementary Report (Vidbotarskyrsla)

Rad16gd
adgerd
Radgreindu

fleedifrumuna
aftur.

Hafid
samband vid
teeknilega
adstod hja
llumina.

Endurtaktu
vinnslu
synisins.

Endurtaktu
vinnslu
synisins.

A ekki vid.

A ekki vid.

Vidbétarskyrslan inniheldur gégn fyrir vidbdtarmaeligildi byggd & runu, syni eda svaedi. | pessari skyrslu
taknar hver r6d meeligildi. Morg maeligildi eiga vid um sOGmu runu, syni eda sveedi.

Délkhaksadgreinda skrain hefur sex dalka, eins og lyst er i eftirfarandi toflu.

Dalkur Lysing

flowcell

Strikamerki fyrir flaedifrumu.

Tegund Regluleg segd

texti

Skjal nimer 1000000067940 utgafa 10
TIL NOTKUNAR VID IN VITRO GREININGU.

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

batch_
name

sample_
barcode

region

metric_
name

metric_
value

Lysing Tegund
Heiti viskomandi runu. texti
Strikamerki fyrir synid. texti
Annad hvort allur litningurinn texti

eda lysing a sveedinu par sem

hlutadrfellingin eda -tvoféldunin

vard.

Heiti meeligildisins sem lyst er. texti

Gildi meeligildisins. breytilegt

Meeligildi i vidbétarskyrslunni

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

A ekki vid um maelikvarda fyrir
hverja runu.
~a-zA-Z0-9_-1{1,36}$%

A ekki vid um maelikvarda fyrir
hverja runu eda hvert syni.
chr[12]?[0-9X] - fyrir meeligildi &
Ollu litningasveedinu.
(del|dup)\(11212[0-9XI\(((p|a) [0~
91{1,2}(\.[0-9]{1,2})?){2}\) - fyrir
meeligildi & sveedi hlutaurfellingar
eda -tvofoldunar.

Na-zA-Z0-9_-1{1,36}$

Sja Meeligildi i vidbdtarskyrslunni a
sidu 65 .

Vidboétarskyrslan inniheldur gogn fyrir eftirfarandi maeligildi. Hvert meeligildi birtist fyrir hverja runu, fyrir
hvert syni eda fyrir hvert svaedi.

Meeligildi fyrir litning X birtast adeins ef pu velur valkostina Yes (Ja) eda SCA fyrir kynlitninga.

Gildisbili® er sett fram sem lagmarksgildi, hamarksgildi og er umluki® annad hvort svigum eda
hornklofum. Svigar gefa til kynna ad endagildi sé ekki tekid med i bilinu. Hornklofar gefa til kynna ad
endagildi sé tekid med i bilinu. Tnf er skammstofun fyrir dendanleika.

Nafn
maeligildis

genome_
assembly

Tidni

Fyrir
hverja
runu

Lysing

Hnitakerfid fyrir samramingu
radgreiningargagnanna og
svaedishnita i skyrslunni. Alltaf
GRCh37 fyrir VeriSeq NIPT
Solution v2.

Skjal nimer 1000000067940 utgafa 10
TIL NOTKUNAR VID IN VITRO GREININGU.

Regluleg
Tegund segd eda

gildisbil
texti "GRCh37$
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Nafn
e Tioni
meeligildis
frag_size_dist  Fyrir
hvert
syni

fetal_fraction  Fyrir

hvert
syni
NCV_X Fyrir
hvert
syni
NCV_Y Fyrir
hvert
syni
number_of_ Fyrir
chv_events hvert
syni
non_ Fyrir
excluded_ hvert
sites syni

Lysing

Stadalfravik mismunarins a milli
raunverulegrar og veentrar
uppsafnadrar staerdardreifingar
brota.

Hlutfall erfdaefnis fra fostri.

Stodlud litningagildi fyrir X-litning.
Birtist adeins ef valkosturinn um
hvort greint skuli fra kynlitning
heimilar pad. Annars birtist petta
maeligildi sem NOT TESTED (ekKki
profad).

St6o6lud litningagildi fyrir Y-litning.
Birtist adeins ef valkosturinn um
hvort greint skuli fra kynlitning
heimilar pad. Annars birtist petta
meeligildi sem NOT TESTED (ekki
profad).

Fjoldi sveeda med hlutaurfellingu
eda -tvofoldun sem greindust |
syninu.

Fjoldi lestra sem eftir eru eftir siun
og eru taldir til greiningar.

Fyrir syni med = 2 milljénir eda = 60
milljonir lestra, lykur geedaeftirliti
med greiningu ekki og skilabodin
FAILED iFACT birtast. NES er eitt af
nokkrum sértaekum maeligildum
sem notud eru til ad reikna Ut
iFACT QC og er ekki pad eini sem
raedur pvi hvort nidurstadan verdir
stadist eda ekki stadist.

Skjal nimer 1000000067940 utgafa 10
TIL NOTKUNAR VID IN VITRO GREININGU.

Regluleg
Tegund segd eda
gildisbil

hlaupkommutala (0O, Inf)

hlaupkommutala (0,1)

hlaupkommutala (-Inf, Inf)

hlaupkommutala (-Inf, Inf)

heiltala (0, Inf)

heiltala (0, Inf)
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Nafn
meeligildis

region_
classification

chromosome

start_base

end_base

start_
cytoband

Tidni

Fyrir
hvert
svaedi

Fyrir
hvert
svaedi

Fyrir
hvert
svaedi

Fyrir
hvert
svaedi

Fyrir
hvert
sveedi

Lysing Tegund

Flokkun kerfisins a svaedinu a sama texti
snidi og reiturinn anomaly_
description i NIPT-skyrslunni.
Fyrir X-litning, ef ekkert
tilkynningarskylt kynlitningsfravik
fannst, samsvarar flokkun
sveedisins gildinu class_sx i NIPT-
skyrslunni.

Modguleg gildi (regluleg segd):
DETECTED (FUNDID): (\+|—)[12]?
[0-9]

FUNDID: (del|dup)\([12]?[0-9]\)\
(((p|a)[0-91{1,2}(\.[0-91{1,21)2){2}\)
NO ANOMALY DETECTED
(EKKERT FRAVIK FANNST)
DETECTED (FUNDID):
(XO|XXX|XXY|XYY)|EKKERT
FRAVIK FANNST - XX|EKKERT
FRAVIK FANNST - XY|EKKI
TILKYNNINGARSKYLT|Y-LITN TIL
STADAR|Y-LITN EKKI TIL STADAR

Takn litningsins. texti
Fyrsti basi & svaedinu. heiltala
Sidasti basi & svaedinu. heiltala
Frumuerfdafraedileg reema fyrsta texti

basans a sveedinu.

Skjal nimer 1000000067940 utgafa 10
TIL NOTKUNAR VID IN VITRO GREININGU.

Regluleg
segd eda
gildisbil
Gildi eru
skilgreind i
lysingu.

chr[12]?[0-
9X]

[1, Inf)

[1, Inf)

(p|q)[0-9]
{1,2}(\.[0-
9J{1,2})?
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Nafn
meeligildis

end_
cytoband

region_size_
mb

region_IIr_
trisomy

Tidni

Fyrir
hvert
svaedi

Fyrir
hvert
sveedi

Fyrir
hvert
svaedi

Lysing

Frumuerfdafraedileg reema sidasta
basans & svaedinu.

Steerd svaedisins i megabdsum.

Stig & log-likindahlutfalli (LLR, Log-
Likelihood Ratio) fyrir pristaedu
fyrir sveedio. Felur i sér
visbendingar um pristaedu
samanborid vid visbendingar um
enga breytingu (tvistaedu). Ef pessi
LLR-stig eru haerri en fyrirfram
akvedid gildi er Urskurdad um
pristeedu.

Fyrir hlutadrfellingar eda -
tvofaldanir birtist petta maeligildi
adeins ef tegundin er aukning
(tvofoldun).

Annars kemur petta meeligildi fram
sem & ekki vid (a ekki vid).

Skjal nimer 1000000067940 utgafa 10
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Tegund

texti

hlaupkommutala

hlaupkommutala

Regluleg
segd eda
gildisbil
(pla0-9]
{1,2}(\.[0-
91{1,2})?

(0, Inf)

(-Inf, Inf)
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Regluleg
Tidni Lysing Tegund segd eda
gildisbil

Nafn
meeligildis

region_IIr_ Fyrir LLR-stig einstaedu fyrir svaedio. hlaupkommutala  (-Inf, Inf)
monosomy hvert Felur i sér visbendingar um
sveedi  einstadu samanborid vid

visbendingar um enga breytingu
(tvistaedu). Urskurdad er um
einstaedu ef pessi LLR-stig eru
haerri en fyrirfram akvedio gildi.
Fyrir hlutaurfellingar eda -
tvofaldanir birtist petta meeligildi
adeins ef tegundin er minnkun
(Urfelling). Annars kemur petta
meeligildi fram sem & ekki vio (4
ekki vid).
petta meeligildi kemur fram sem
EKKI PROFAD ef pu velur ad
framkvaema grunnskimunina.

region_t_stat_ Fyrir T-t0Ifraedigildio fyrir svaedid. T- hlaupkommutala  (-Inf, Inf)
long_reads hvert tolfraedigildi® er munurinn a pekju
svaedi  svaedisins og afgangs

erfdamengisins, samanborid vid
breytileika i syninu. betta er
meeligildi sem felur i hversu audvelt
er ad greina breytingu a pekju a
svaedinu. ,long_reads"” gefur til
kynna ad pekjan sem notud er fyrir
petta t-tolfraedigildi naer yfir allar
mogulegar brotasteerdir sem
notadar eru i greiningunni.
T-t6lfreedigildid er notad dsamt
aaetludu hlutfalli erfdaefnis fra
fostri til ad mynda LLR-stigin.

Skjal nimer 1000000067940 utgafa 10
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Nafn ixo:
N Tioni
meeligildis
region_ Fyrir
mosaic_ratio hvert
sveedi
region_ Fyrir
mosaic_lIr_ hvert
trisomy svaedi
region_ Fyrir
mosaic_lIr_ hvert
monosomy sveedi

Lysing

Hlutfall erfaefnis fosturs sem er
mislitna. betta meeligildi byggist a
hlutfalli erfdaefnis fra fostri, sem
reiknad er Ut fra pekju svaedisins,
og hlutfalli fra féstri i syninu. |
synum par sem hlutfall erféaefnis
fra fostri er nalaegt nulli geta
tiglunarhlutfoll orgid neikvaed gildi
vegna breytileika i mati a hlutfalli
fra fostrii syninu sem notad er i
dtreikningnum.

LLR-stig fyrir pristeedu reiknud
med hlutfalli erfdaefnis fra fostri
sem fengid er ut fra pekju a
svaedinu i stad hlutfalls fra fostri i
syninu. Fyrir hlutadrfellingar eda -
tvofaldanir birtist petta maeligildi
adeins ef tegundin er aukning
(tvofoldun). Annars kemur petta
meeligildi fram sem & ekki vid (&
ekki vid).

LLR-stig fyrir einstaedu reiknud
med hlutfalli erfdaefnis fra fostri
sem fengid er Ut fra pekju a
svaedinu i stad hlutfalls fra fostri i
syninu. Fyrir hlutadrfellingar eda -
tvofaldanir birtist petta maeligildi
adeins ef tegundin er minnkun
(Urfelling). Annars kemur petta
meeligildi fram sem a ekki vid (&
ekki vid). petta maeligildi kemur
fram sem EKKI PROFAD ef pui velur
ad framkvama grunnskimunina.

Regluleg
Tegund segd eda
gildisbil

hlaupkommutala (-Inf, Inf)

hlaupkommutala (-Inf, Inf)

hlaupkommutala (-Inf, Inf)

Sample Invalidation Report (Skyrla um ogildingu synis)

Kerfid byr til skyrslu um égildingu synis fyrir hvert syni sem er dgilt eda stenst ekki.

Skjal nimer 1000000067940 utgafa 10
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Dalkur Lysin Tegund Regluleg
ysing g segd
batch_ Heiti runu texti ~a-zA-Z0-
name 9_-1{1,36}$
sample_ Einkvaemt strikamerki dgilta synisins. texti ~a-zA-Z0-
barcode 9_-1{1,36}$
reason Astaeda sem notandi gaf upp fyrir dgildingu  texti ~a-zA-Z0-
synisins. 9_-1{1,36}%
operator Notandanafn notandans sem 4gilti syni® texti *a-zA-Z0-
eda stddst ekki ad vinna pad. 9_-1{1,36}%
timestamp  Dagsetning og timi égildingar synis. Timastimpill
samkvamt ISO
8601

Sample Cancelation Report (Skyrsla um ad heett sé vid
syni)

Kerfid byr til skyrslu um ad heett sé vid syni fyrir hvert syni sem haett er vid.

Dalkur Lysing Tegund Regluleg segd
batch_name Heitirunu texti ~a-zA-Z0-9_-]
{1,36}$

sample_ Einkvaemt strikamerki fyrir synié sem texti *Ma-zA-Z0-9_-]
barcode heett var vid. {1,36}$
reason Astaeda sem notandi gaf upp fyrir ad texti *a-zA-Z0-9_-]

haetta vi® synid. {1,36}$
operator Notandanafn notandans sem haetti vid  texti ~a-zA-Z0-9_-]

synid. {1,36}$
timestamp Dagsetning og timi pegar heett varvid  Timastimpill

syni. samkveemt ISO

8601

Skjal nimer 1000000067940 utgafa 10
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Pool Retest Request Report (Skyrsla um beidni um
endurpréfun samsafns)

Skyrslan um beidni um endurpréfun samsafns gefur til kynna ad haegt sé ad safna aftur saman égiltu
samsafni. Kerfid byr til skyrslu um beidni um endurpréfun a samsafns pegar fyrri af tveimur mégulegum
radgreiningarkeyrslum (samsofn) fyrir pa gerd samsafn er ogilt.

. . . Regluleg
Dalk L T d

alkur ysing egun segd
batch_ Heiti runu texti ~a-zA-Z0-9_
name -1{1,36}$
pool_type  Tegund samsafns. enum A|B|C|E
reason Astaeda sem notandi gaf upp fyrir texti *a-zA-Z0-9_

dgildingu fyrra samsafns. -1{1,36}$

timestamp  Dagsetning og timi beidni. Timastimpill

samkveaemt ISO 8601

Ferlisskyrslur

i pbessum kafla eru upplysingar um ferlisskyrslur sem VeriSeq NIPT Assay Software byr til.

Batch Initiation Report (Skyrsla um upphaf runu)

Kerfid byr til skyrslu um upphaf runu pegar runa er hafin og stadfest med gédum arangri adur en
plasmaeinangrun fer fram. Haegt er ad senda skyrsluna til LIMS til ad tilgreina ad runan hafi verid stofnud
og til ad veita lista yfir tengd syni.

Dalkur Lysing Tegund Regluleg segd
batch_name Heiti runu texti ~a-zA-Z0-9_-1{1,36}$%
sample_barcode Einkveemt strikamerki synis. texti ~a-zA-Z0-9_-1{1,36}$%
sample_type Synisgerd a strikamerki synis. enum einburi | samanburdur
| tviburi | ntc
well Brunnur sem tengist syni. texti ~a-zA-Z1{1,1}[0-9]
{1,2}$
assay Heiti préfunar. texti *a-zA-Z0-9_-]
{1,100}$
Skjal nimer 1000000067940 utgafa 10 72
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Dalkur Lysing

method_version Utgafa af sjalfvirkni
profunaradferdar.

workflow_ Utgéfa Workflow Manager sem

manager_version tengist runu.

Batch Invalidation Report (Skyrsla um ogildingu runu)

Tegund

texti

texti

Regluleg segd
VeriSeq NIPT v2
Assay
~a-zA-Z0-9._-]
{1,100}$

Kerfid byr til skyrslu um égildingu rununnar pegar runan er ogilt eda hun stenst ekki.

Dalkur
batch_

name
reason

operator

timestamp

Lysing

Heiti runu

Asteeda sem notandi gaf upp fyrir
égildingu rununnar.

Upphafsstafir notandans sem ogilti
rununa.

Dagsetning og timi dgildingar runu.

Skjal nimer 1000000067940 utgafa 10
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Tegund

texti

texti

texti

Timastimpill
samkvaemt ISO
8601

Regluleg segd
~a-zA-Z0-9_-]
{1,36}$
~a-zA-Z0-9_-]
{1,36}$
*a-zA-Z0-9_-]
{1,36}%
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Library Sample Report (Skyrsla um safnsyni)

Kerfid byr til skyrslu um safnsyni pegar runa tekst ekki eda hun er dgild, pegar safni er lokid med gédum
arangri og pegar magngreiningu er lokid med gédum arangri.

Dalkur Lysing Tegund Regluleg segd

batch_name Heiti runu texti ~a-zA-Z0-9_-]
{1,36}$

sample_barcode Einkvaemt strikamerki synis. texti ~a-zA-Z0-9_-]
{1,36}$

qc_status Stada synis eftir ad préfunarskrefunum er enum Stédst | stédst

lokid. ekki

gc_reason Asteeda fyrir stodu gaedaeftirliti. texti ~a-zA-Z0-9_-]
{1,36}$

starting_volume  Upphaflegt rammal blédséfnunarrors i ml float

pbegar blédvokvi var einangradur.

index Visir sem tengist syni. texti ~a-zA-Z0-9_-]
{1,36}$

ccn_library_pg_  Pbéttni safns i pg/ul. float

ul

plasma_ Athugasemdir notenda vid einangrun texti *a-zA-Z0-9_ -]

isolation_ blédvokva (valfrjals texti). {1,512}%

comments

cfdna_ Athugasemdir notenda vié cfDNA-Utdratt texti ~a-zA-Z0-9_-]

extraction_ (valfrjals texti). {1,512}$

comments

library_prep_ Athugasemdir notenda vid undirbuning safns  texti *a-zA-Z0-9_-]

comments (valfrjals texti). {1,512}$

quantitation_ Athugasemdir notenda vié magngreiningu texti ~a-zA-Z0-9_-]

comments (valfrjals texti). {1,512}$

Skjal nimer 1000000067940 utgafa 10
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Library Reagent Report (Skyrsla um profefni safns)

Kerfid byr til skyrslu um profefni i safni pegar runa bregst eda er dgilt, pegar pad tekst ad ljuka safni med
godum drangri og pegar ad tekst ad ljuka magngreiningu med gédum arangri.

Dalkur

batch_
name

process

reagent_
name

lot
expiration_
date

operator

initiated

Lysing Tegund
Heiti runu texti
Nafn ferlis, 8 snidinu PROCESS:undirferli. texti

Gildisvalkostir:

* ISOLATION (EINANGRUN) - Batch_
validation, prespin, postspin, data_transact.

« EXTRACTION (UTDRATTUR) - Setup,
chemistry, data_transact.

o LIBRARY (SAFN) — Setup, chemistry, data_
transact, complete.

 QUANT (MAGN) - Setup, build_standards,
build_384, analysis, data_transact.

« POOLING (SAMNYTING) - Greining,
uppsetning, samnyting, data_transact, ljuka

Heiti préfefnis. texti
Strikamerki profefnis. texti
Gildistimi & snidi framleidanda. texti
Notandanafn notanda. texti
Timastimpill upphafs sem tengist préfefni. Timastimpill
samkvamt
ISO 8601

Skjal nimer 1000000067940 utgafa 10
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Regluleg segd
~a-zA-Z0-9_-]
{1,36}$

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

~a-zA-Z0-9_
-1{1,36}$
*Ma-zA-Z0-9_
-1{1,36}$
~a-zA-Z0-9._
-1{1,100}$
~a-zA-Z0-9_
-1{1,36}3$
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Library Labware Report (Skyrsla um
rannsoknarstofubunad safns)

Kerfid byr til skyrslu um safnbunad pegar runa tekst ekki eda hun er égild, pegar safni er lokid med
gbédum arangri og pegar magngreiningu er lokid med gédum arangri.

Dalkur Lysing Tegund Regluleg segd
batch_name Heiti runu texti ~a-zA-Z0-9_-]

{1,36}$
labware_ Heiti rannsoknarstofubunadar. texti ~a-zA-Z0-9 _-]
name {1,36}%
labware_ Strikamerki texti ~a-zA-Z0-9 _-]
barcode rannsoknarstofubunadar. {1,36}$
initiated Timastimpill upphafs sem tengist Timastimpill

rannsoknarstofubunadi. samkvaamt
ISO 8601

Skjal nimer 1000000067940 utgafa 10
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Library Quant Report (Skyrsla um magngreiningu safns)

Kerfid byr til skyrslu um magngreiningu safns pegar magngreiningu er lokid med gédum arangri.

Dalkur Lysing

batch_name Heiti runu

quant_id Toluleg audkenning.

instrument Heiti magngreiningartaekis (valfrjals
texti).

standard_r_ Ri6dru veldi.

squared

standard_ Assnid.

intercept

standard_ Halli.

slope

median_ccn_ Midgildi péttni synis.

pg_ul

gc_status Stada gaedaeftirlits med
magngreiningu.

qgc_reason Lysing & asteedu pess ad geedaeftirlit
tokst ekki, ef einhver er.

initiated Timastimpill upphafs sem tengist

magngreiningu.

Tegund

texti

langt

texti

hlaupkommutala

hlaupkommutala

hlaupkommutala

hlaupkommutala

enum

texti

Timastimpill
samkvaemt ISO
8601

Library Process Log (Ferilskra safns)

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

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

Stodst | stodst
ekki
~a-zA-Z0-9_-]
{1,36}$

Kerfid byr til ferlisskra safns vid upphaf og pegar hverri runuvinnslu er lokid eda tekst ekki; vid runubilun
eda ogildingu; og vid lok greiningar (myndad fyrir hvern safn).

Dalkur Lysing
batch_ Heiti runu
name

Skjal nimer 1000000067940 utgafa 10
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Tegund

texti

Regluleg segd
*a-zA-Z0-9_
-1{1,36}$
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Dalkur Lysing Tegund Regluleg segd

process Nafn runuferlis, & snidinu PROCESS:undirferli. texti ~A-Z1{1,36}:
Gildisvalkostir: [a-z0-9_]
ISOLATION (EINANGRUN) — Batch_validation, {1,36}$

prespin, postspin, data_transact.

EXTRACTION (UTDRATTUR) - Setup,
chemistry, data_transact.

LIBRARY (SAFN) — Setup, chemistry, data_
transact, complete.

QUANT (MAGN) — Setup, build_standards, build_
384, analysis, data_transact.

POOLING (SAMNYTING) - Greining, uppsetning,
samnyting, data_transact, ljuka

operator Upphafsstafir notanda. texti *a-zA-Z0-9_
-1{1,36}$
instrument  Heiti taekis texti *a-zA-Z0-9_
-1{1,36}$
started Dagsetning og timi upphafs a runuferli. Timastimpill
samkvaemt
ISO 8601
finished Dagsetning og timi pegar runuferli lauk eda Timastimpill
mistokst. samkvaemt
ISO 8601
status Nuverandi runa. enum lokid | mistokst
| byrjad | heett
Vid

Skjal nimer 1000000067940 utgafa 10
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Pool Report (Skyrsla um samsafn)

Kerfid byr til skyrslu um samnytingu pegar safni er lokid med gédum arangri, pegar runa tekst ekki og
begar runa er &gilt ef tilvikid & sér stad eftir ad samnyting hefur hafist.

Dalkur

batch_name

sample_
barcode

pool_barcode

pool_type
pooling_
volume_ul
pooling_
comments

Lysing Tegund Regluleg segd
Heiti runu texti ~a-zA-Z0-9_-]
{1,36}$
Einkveemt strikamerki synis. texti ~a-zA-Z0-9_-]
{1,36}$
Strikamerki fyrir safn sem tengist texti *Ma-zA-Z0-9_-]
syni. {1,36}%
Tegund samsafns sem tengist Urtaki. enum A|B|C|E

Rummal samsafns i pl.

Athugasemdir notenda vid
samnytingu (valfrjals texti).

hlaupkommutala

texti ~a-zA-Z20-9_ -]
{1,512}$

Pool Invalidation Report (Skyrsla um dgildingu
samsafns)

Kerfid byr til skyrslu um dgildingu samsafns pegar samsafnid er dgilt.

Dalkur

batch_
name

pool_
barcode
reason

operator

timestamp

Lysing

Heiti runu
Strikamerki égilts samsafns.

Astaeda sem notandi gaf upp fyrir
ogildingu samsafnsins.

Upphafsstafir notandans sem &gilti
samsafnid.

Dagsetning og timi dgildingar
samsafns.

Skjal nimer 1000000067940 utgafa 10
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Tegund Regluleg segd

texti *a-zA-Z0-9_-]
{1,36}%

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

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

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

Timastimpill

samkvaamt ISO

8601
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Sequencing Report (Radgreiningarskyrsla)

Kerfid byr til radgreiningarskyrslu fyrir radgreiningarkeyrslu pegar radgreiningu lykur eda radgreining

rennur Ut a tima.

Dalkur

batch_name

pool_barcode

instrument

flowcell

software_
version

run_folder

sequencing_
status

gc_status

qgc_reason

cluster_density

pct_q30
pct_pf

phasing
prephasing

predicted_
aligned_reads

Lysing

Heiti runu

Strikamerki fyrir samsafn tengt
radgreiningarkeyrslu.

Radnumer radgreiningarkerfis.
Flaediflaga tengd radgreiningarkeyrslu.

Samskeyting hugbunadar/utgafu sem
notud er til ad bua til gégnin a
radgreiningarkerfi.

Heiti méppu fyrir radgreiningu.

Stada radgreiningarkeyrslu.
Stada geedaeftirlits med radgreiningu.

Astaedur fyrir pvi ad gaedaeftirlit tokst
ekki, gildi adskilin med semikommu.

péttleiki klasa (midgildi a flaediflogu yfir
reiti).
Hlutfall basa yfir Q30.

Hlutfall lestra sem teljast gildir
samkveemt siu.

Fdsun.
Undirbuningsfosun.

Spa um samstillta lestra.

Skjal nimer 1000000067940 utgafa 10
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Tegund

texti

texti

texti

texti

texti

texti

enum

enum

texti

float

float

float

float
float

long

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

"la-zA-Z0-9_-]+$
lokid | timamérk
lidin | stédst ekki

stodst | tékst ekki |
villa
~a-zA-Z0-9_-]
{1,36}$
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Dalkur

started

completed

Lysing

Timastimpill upphafs radgreiningar.

Timastimpill endaloka radgreiningar.

Tegund Regluleg segd

Timastimpill
samkvaemt
ISO 8601

Timastimpill
samkvamt
ISO 8601

Analysis Failure Report (Skyrsla um ad greining tekst

ekki)

Kerfid byr til skyrslu um adé greining hafi ekki tekist pegar hamarksfjoldi greiningartilrauna fyrir
radgreiningu tekst ekki.

Dalkur

batch_name

pool_barcode

flowcell

sequencing_run_

folder

analysis_run_
status

timestarted

timefinished

Lysing

Heiti runu

Strikamerki fyrir samsafn tengt
greiningu sem st6dst ekki.

Strikamerki fyrir flaedifrumu tengt
greiningu sem stédst ekki.

Radgreiningarkeyrslumappa sem
tengist greiningu sem stédst ekki.

Stada radgreiningarkeyrslu sem tengist
greiningu sem stédst ekki.

Timastimpill tengdur upphafi greiningar.

Timastimpill tengdur pvi pegar greining
toskt ekki.

Skjal nimer 1000000067940 utgafa 10
TIL NOTKUNAR VID IN VITRO GREININGU.

Tegund Regluleg segd

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

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

texti *a-zA-Z0-9_-]
{1,36}$

texti AMa-zA-Z0-9_1+%

texti Aa-zA-Z0-9_1+$

Timastimpill

samkvaemt

ISO 8601

Timastimpill

samkvamt

ISO 8601
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Urrsedaleit

Inngangur

i Grraedaleit fyrir VeriSeq NIPT Solution v2 felast eftirfarandi eiginleikar:

* VeriSeq NIPT Assay Software og kerfistilkynningar.

* Radlagdar adgerdir vegna vandamala i kerfinu.

* Leidbeiningar um framkveaemd fyrirbyggjandi greininga og greininga a bilunum med pvi ad nota fyrirfram uppsett préfunargogn.

Tilkynningar fra préfunarhugbunadi

bessi hluti lysir tilkynningum fra VeriSeq NIPT Assay Software.

Tilkynningar um framvindu

Tilkynningar um framvindu gefa til kynna edlilegan framgang préfunarkeyrslunnar. bessar tilkynningar eru skrddar sem Adgerdir og

krefjast ekki neinna adgerda af halfu notenda.

Tilkynning Skref
Batch initiation (Upphaf runu) Undirbuningur
safns

Batch Library Complete (Runusafni ~ Undirbuningur
lokid) safns

Hvenaer
Notandi bjo til nyja
runu.

Safni lokid fyrir
nuverandi runu.

Stig
vidvorunarboda

Adgerd

Adgerd

Tolvupdstur

Ja

Nei

Radlogo
adgerod
A ekki
vid.

A ekki
vid.
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Tilkynning

Pool Complete (Samsafni lokid)

Sequencing Started (Radgreining
hafin)

Sequencing QC passed
(Radgreining stodst geedaeftirlit)

Sequencing Run Associated With
Pool (Radgreiningarkeyrsla tengd
vid samsafn)

Analysis Started (Greining hafin)

Analysis Completed NIPT Report
Generated (Greiningu lokid og NIPT
skyrsla gerd)

Skref

Undirbuningur
safns

Radgreining

Radgreining

Radgreining

Greining

Eftirgreining

Hvenaer

Samsafnid hefur verid
myndad ur runu.

Kerfid greindi nyja
moppu fyrir
radgreiningargogn.

Radgreining keyrslu er
loki® og stodst
geedaeftirlit

Radkeyrslan hefur
verio tengd vid pekkt
samsafn.

Greining hafin fyrir
tilgreinda
radgreiningarkeyrslu.

Greiningu lokid og
skyrslur gerdar.

Stig
vidvorunarboda

Adgerd

Adgerd

Adgerd

Adgerd

Adgerd

Adgerd

Tolvupdstur

Nei

Nei

Nei

Nei

Ja

Ja

Rad16gd
adgerd
A ekki
vid.

A ekki
vid.

A ekki
Vid.

A ekki
Vid.

A ekki
vid.

A ekki
Vid.
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Tilkynningar um dgildingu

Tilkynningar um dgildingu gefa til kynna tilvik sem eiga sér stad i kerfinu vegna pess ad notandinn égildir runu eda samsafn i gegnum
Workflow Manager. bessar tilkynningar eru skradar sem dbendingar og krefjast ekki neinna adgerda fra notanda.

Tilkynning

Batch Invalidation (Ogilding runu)

Pool Invalidation — Repool
(Ogilding samsafns — Safnadu
saman aftur)

Pool Invalidation (Ogilding
samsafns) — Use second aliquot
(Notadu annan skammt)

Sequencing Completed Pool
Invalidated (Radgreiningu lokid
samsafn dgilt)

Sequencing QC passed - All
samples are invalid (Gaedaeftirlit
med radgreiningu stédst — Oll syni
eru 6gild)

Analysis Completed Pool

Invalidated (Greiningu lokid
samsafn dgilt)

Skref

Undirbuningur
safns

Undirbdningur
safns

Undirbuningur
safns

Radgreining

Geedaeftirlit
med
radgreiningu

Eftirgreining

Hveneer

Notandi &gilti runu.

Notandi dgilti fyrsta
mogulega samsafn (af
akvedinni gerd) fyrir
rununa.

Notandi &gilti fyrsta
mogulega samsafn (af
akvedinni gerd) fyrir
rununa.

Radgreiningar keyrslunni
er lokid en notandinn
ogilti samsafnid.

Gaedaeftirlitimed
radgreiningarkeyrslu er
lokid en Oll synin eru
ogild.

Greiningunni er lokid en
notandinn &gilti
samsafnid.

Stig
vidvorunarboda

Abending

Abending

Abending

Abending

Abending

Abending

Tolvupdstur

Ja

Ja

Ja

Ja

Ja

Ja

Ra0616gd
adgerd
A ekki
vid.

A ekki
vid.

A ekki
Vid.

A ekki
Vid.
A ekki

vid.

A ekki
Vid.
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Tilkynningar um endurheimtanlegar villur

Endurheimtanlegar villur eru adstaedur padan sem heegt er ad endurheimta hugbunadinn VeriSeq NIPT Assay Software pegar notandinn
fylgir radlogdum adgerdum. Ef vandamalid leysist ekki skaltu hafa samband vid teeknilega adstod hja lllumina.

Stig

Tilkynnin Skref Hveneaer
y 9 vidvorunarboda

Tolvupdstur  Radlogd adgerd

Missing Instrument Radgreining Kerfid getur ekki Vidvoérunarbod Ja o Ef puertad nota
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Path (Vantar leid fyrir
teeki)

fundid/tengst ytri
radgreiningarmoppu.

NAS skaltu athuga
nettenginguna. Sja
Rddlagdar adgerdir
a siou 99

Moguleg bilun i
vélbunadi.
Endurreestu
netpjéninn. Ef
vandamalio leysist
ekki skaltu senda
tolvupdst til
teeknilegrar
adstodar hja
lllumina.
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Tilkynning Skref

Insufficient Disk
Space for Sequencing
(Ekki naegt plass a
diskinum fyrir
radgreiningu)

Radgreining

Sequencing Run
Invalid Folder (Ogild
mappa i
radgreiningarkeyrslu)

Radgreining

Sequencing Started
but Pool Barcode File
Missing (Radgreining
er hafin en
strikamerkjaskra fyrir
samsafnid vantar)

Radgreining

Stig

Hvenaer cx e
vidvorunarboda

Kerfid fann nyja moéppu Vidvorunarbod
fyrir radgreiningargégn

en deetlar ad pad sé ekki

naegt plass a diskinum

fyrir gégnin.

Ogildir stafir i méppunni  Vidvérun
fyrir

radgreiningarkeyrsilu.
Hugbunadurinn fann Vidvorun

ekki skrana sem
inniheldur strikamerkid
fyrir samsafnid i 30
minutur eftir ad
radgreiningin hoéfst.

Tolvupdstur

Ja

Ja

Ja

Radlogod adgerd

1. Athugadu tiltaekt
plass a diskinum. Sja
Radlagdar adgerdir &
sidu 99.

2. Budu til plass a
disknum eda taktu
oryggisafrit af
goégnum. Sja
Radlagdar adgerdir a
sidu 99.

Mappa fyrir
radgreiningarkeyrslu
var gefid rangt heiti.
Gefdu keyrslunni gilt
heiti.

Mdoguleg bilun i teeki
eda NAS. Athugadu
stillingar teekisins og
nettenginguna.
Kerfid mun halda
afram ad leita ad
strikamerkjaskra fyrir
samsafnid par til
radgreiningu er lokid.
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Tilkynning Skref

Cannot Verify
Sequencing Run
Completion (bad tokst
ekki ad stadfesta ad
radgreiningarkeyrslu
hafi verid lokid)

Radgreining

Missing Sample
Attributes (Vantar
eiginleika synis)

Forgreining

Hveneer Stig
vidvorunarboda

Hugbunadurinn gat ekki ~ Vidvorun

lesid stoduskrana fyrir

lok keyrslu |

radgreiningarmoppunni.

Hugbudnadurinn fann Abending

ekki skilgreiningu a gerd
synis, valkost fyrir
kynlitninga eda gerd
skimunar fyrir sum
synanna.

Tolvupdstur

Ja

Ja

Radlogod adgerd

Moguleg bilun i
vélbunadi.
Endurreestu
netpjoninn. Ef
vandamalio leysist
ekki skaltu senda
tolvupost til
taeknilegrar adstodar
hja lllumina.

pad vantar einn eda
fleiri eiginleika synis
fyrir tilgreint syni.
Sladu inn eiginleika
synisins sem vantar i
Workflow Manager
eda 6giltu synid til ad
hugbunadurinn geti
haldid afram.
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Tilkynning Skref

Sample Sheet Forgreining
Generation failed

(Pad tokst ekki ad bua

til synablad)

Hvenaer

Hugbunadinum tokst
ekki ad bua til synablad.

Stig
vidvorunarboda

Vidvorunarbod

Tolvupdstur

Ja

Radlogod adgerd

o Athugadu tilteekt

plass a diskinum.
Sja Radlagdar
adgerdir a sidu 99.
Ef pad er litid plass
skaltu bua til plass
a diskinum eda
taka 6ryggisafrit af
goégnum. Sja
Radlagdar adgerdir
a sidu 99.

Ef pu ert ad nota
NAS skaltu athuga
nettenginguna. Sja
Radlagdar adgerdir
a sidu 99.

Moguleg bilun i
vélbunadi.
Endurraestu
netpjdéninn. Ef
vandamalio leysist
ekki skaltu senda
tolvupost til
teeknilegrar
adstodar hja
lllumina.
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Tilkynning Skref

Unable to check disk
space (bad tokst ekki
ad athuga plassid a
diskinum)

Forgreining

Insufficient Disk Space  Forgreining
for Analysis (Pad er

ekki neegt plass a

diskinum fyrir

greiningu)

Stig

Hvenaer cx e
vidvorunarboda

Hugbunadurinn gat ekki  Vidvorunarbod
athugad plassio a

diskinum.

Hugbunadurinn sa ad Vidvorunarbod
ekki er neegt plass a
diskinum til ad hefja nyja

greiningarkeyrslu.

Tolvupdstur

Ja

Ja

Radlogod adgerd

o Ef puertad nota
NAS skaltu athuga
nettenginguna. Sja
Radlagdar adgerdir
a sidu 99 Action ID
234 sidu 99
(Adgerdarkenni).

o Mdguleg bilun i
vélbunadi.
Endurraestu
netpjoéninn. Ef
vandamalio leysist
ekki skaltu senda
tolvupdost til
teeknilegrar
adstodar hja
[llumina.

Budu til plass a
disknum eda taktu
oryggisafrit af
gégnum. Sja
Rddlagdar adgerdir &
sidu 99 ActionID 34
sidu 100
(Adgerdarkenni).
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%’:' Tilkynning Skref
2
3 Unable to launch Forgreining
g‘ Analysis Pipeline (Pad
S tokst ekki ad raesa
=4 greiningarleidsluna)
N
©
IS
o
-
@
[GN
oy
o
Sequencing folder Forgreining

Read/Write
permission failed
(Les-/skrifheimild fyrir
radgreiningarmoppu
ekki til stadar)

Analysis Failed - Retry  Greining
(Greining tokst ekki—
Reyndu) aftur

06

Hveneer Stig
vidvorunarboda
Hugbunadurinn gat ekki  Vidvorunarbod

raest greiningarkeyrslu
fyrir tiltekna
radgreiningarmoppu.

Hugbunadarpréfun sem  Vidvorun
kannar les-

/skrifheimildir ad
radkeyrslumoppunni

tokst ekki.

Greining tokst ekki. Abending

Reynir aftur.

Tolvupdstur

Ja

Ja

Ja

Radlogod adgerd

Moguleg bilun i
vélbunadi.
Endurreestu
netpjoninn. Ef
vandamalio leysist
ekki skaltu senda
tolvupost til
taeknilegrar adstodar
hja lllumina.

o Ef puertad nota
NAS skaltu athuga
nettenginguna. Sja
Radlagdar adgerdir
a siou 99.

* Moguleg bilun i
vélbunadi.
Endurreestu
netpjoéninn. Ef
vandamalio leysist
ekki skaltu senda
tolvupost til
teeknilegrar
adstodar hja
lllumina.

Engar
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Tilkynning Skref
Results Already Kerfi
Reported

(Nidurstodur pegar

tilkynntar)

Unable to deliver Kerfi

email notifications
(Pad tokst ekki ad
senda tilkynningar i
tolvupdsti)

Hvenaer

Hugbunadurinn
urskurdadi ad NIPT-
skyrsla hafi pegar verid
buin til fyrir pessa
tegund samsafns.

Kerfid getur ekki sent

tilkynningar i télvupdsti.

S Tolvupostur
vidvorunarboda P
Adgerd Ja

Vigvorun A ekki vid

Radlogod adgerd

Engar

1. Athugadu hvort
tolvupdststillingar
sem skilgreindar eru i
kerfinu séu réttar. Sja
Stilla tilkynningar i
tolvupdsti fyrir kerfid
a siou 33.

2. Sendu prufupdst.
Sja Stilla tilkynningar
i télvupdsti fyrir
kerfid & sidu 33.

3. Endurraestu
netpjoéninn. Ef
vandamalio leysist
ekki skaltu senda
tolvupost il
taeknilegrar adstodar
hja lllumina.
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Tilkynning

Time Skew Detected
(Timaskekkja fannst)

Skref

Undirbuningur
safns

Stig

Hvenaeer cx e
vidvorunarboda

Hugbunadurinn fann Vidvorun
timaskekkju upp & meira

en eina minutu milli

timastimpilsins sem

Workflow Manager gaf

upp og stadartima

netpjonsins.

Tolvupdstur

Nei

Radlogod adgerd

1. Athugadu
stadartimann a
vélinni sem keyrir
Workflow Manager.
2. Athugadu
stadartima
Stadbundinn
netpjénn sem birtist i
vefvidmotinu (flipinn
Server Status (Stada
netpjons)).
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Tilkynningar um éendurheimtanlegar villur

Oendurheimtanlegar villur eru adstaedur par sem lokadstand naest og ekkert er haegt ad gera til ad halda afram framkvaemd préfsins.

Tilkynning

Batch Failure (Runa
tokst ekki)

Report Generating
Failure (Pad tékst
ekki ad bua til
skyrslu)

Skref

Undirbuningur
safns

Skyrslugerd

Hveneer

Runa stodst ekki
geedaeftirlit

Kerfid gat ekki buid til
skyrslu.

Stig Tolvupostur
vidvorunarboda P
Abending Ja

Vidvorunarbod Ja

Radlogd adgerd

Byradu aftur 8 ad
setja safn a plotu.

o Athugadu tilteekt
pldss & diskinum.
Sja Radlagdar
adgerdir a sidu 99.
Ef pad er litid plass
skaltu bua til plass
a diskinum eda
taka 6ryggisafrit af
goégnum. Sja
Radlagdar adgerdir
a sidu 99.

o Moguleg bilun i
vélbunadi.
Endurraestu
netpjéninn. Ef
vandamalio leysist
ekki skaltu senda
tolvupost til
teeknilegrar
adstodar hja
lllumina .
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Tilkynning Skref

Failed to Parse Run
Parameters file (Pad
tokst ekki ad lesa ur
skra med
feeribreytum fyrir
keyrslu)

Radgreining

Unrecognized Run
Parameters
(Opekktar
faeribreytur fyrir
keyrslu)

Radgreining

Invalid Run
Parameters (Ogildar
feeribreytur fyrir
keyrslu)

Radgreining

No Pool Barcode
found (Ekkert
strikamerki
samsafns fannst)

Radgreining

Hveneer Stig
vidvorunarboda

Kerfid gat ekki opnad / Vidvorun

lesi® dr skranni

RunParameters.xml.

Hugbunadurinn las Vidvorun

faeribreytur fyrir keyrslu

sem eru ekki samhgefdar.

Hugbunadurinn las Vidvorun

naudsynlegar

feeribreytur fyrir keyrslu

sem eru ekki samhafdar

profinu.

Hugbunadurinn gat ekki  Vidvorun

tengt fleediflogurnar fyrir
radgreiningarkeyrsluna
vid pekkt strikamerki
samsafns.

Tolvupdstur

Ja

Ja

Ja

Ja

Radlogd adgerd

Skrain
RunParameters.xml
er spillt. Athugadu
stillingar a taekinu og
radgreindu samsafnid
aftur.

Hugbunadurinn gat
ekki sett saman
feeribreytur fyrir
radgreiningarkeyrslu
ut fra stillingaskra
taekisins. Athugadu
stillingar a taekinu og
radgreindu samsafnid
aftur.

Samheefiprofun tokst
ekki. Athugadu
stillingar a taekinu og
radgreindu samsafnid
aftur.

Strikamerki samsafns
hugsanlega rangt
slegid inn.
Radgreindu
samsafnid aftur.
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Tilkynning

Sequencing
Completed but Pool
Barcode File Missing
(Radgreiningu er
lokid en
strikamerkjaskra
fyrir samsafnid
vantar)

Unable to read Pool
Barcode File (Pad
tokst ekki ad lesa
strikamerkjaskrana
fyrir samsafnio)

Pool Barcode File
Mismatch
(Gsamraemi i
strikamerkjaskra
fyrir samsafn)

Sequencing Timed
Out (Radgreining
rann Ut a tima)

Skref

Radgreining

Radgreining

Radgreining

Radgreining

Stig

Hveneer cx e
vidvorunarboda

Radgreiningunni var lokid  Viévorunarbod
en skrain med

strikamerkinu fyrir

samsafnid fannst ekki.

Skrain med strikamerkinu  Vidvorunarbod
fyrir samsafnid er spillt.

Strikamerkjaskra sem Vidvorunarbod
fannst fyrir samsafnio

visar i annad audkenni

fleedifrumu en pad sem

er tengt vid

radgreiningarkeyrsluna.

Radgreiningarkeyrslunni  Vidvorun
var ekki lokid innan

tiltekins timaramma.

Tolvupdstur

Ja

Ja

Ja

Ja

Radlogd adgerd

Mdguleg bilun i
radgreiningarkerfi.
Hafdu samband vid
teeknilega adstod hja
lllumina til ad fa
adstod.

Mdgulegt bilun i
radgreiningarkerfi
eda netkerfinu. Hafdu
samband vid
taeknilega adstod hja
lllumina til ad fa
adstod.

Mdguleg bilun i
radgreiningarkerfi.
Hafdu samband vid
teeknilega adstod hja
lllumina til ad fa
adstod.

Athugadu
radgreiningarkerfi og
nettenginguna.
Radgreindu
samsafnid aftur.
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Tilkynning

Sequencing QC files
generation failed
(Pad tokst ekki ad
bua til skrar fyrir
gaedaeftirlit med

radgreiningu)

Sequencing QC
failed (Gaedaeftirlit
med radgreiningu

tokst ekki)

Analysis Failed for
Maximum number of
attempts (Greining

tokst ekki |
hamarksfjolda
tilrauna)

Skref

Geedaeftirlit
med
radgreiningu

Gaedaeftirlit
med
radgreiningu

Greining

Hveneer

Radgreiningarkeyrslunni
er lokid skrarnar fyrir
gaedaeftirlitinnan
adgerdar eru spilltar.

Radgreiningarkeyrslunni
er lokid og radgreining
stodst ekki
gaedaeftirlitsathugun.

Allar tilraunir til
greiningar hafa mistekist.
Pad verdur ekki reynt
aftur.

Stig
vidvorunarboda

Vidvorunarbod

Abending

Vidvorun

Tolvupdstur

Ja

Ja

Ja

Radlogd adgerd

Athugadu
radgreiningarkerfi og
nettenginguna.
Radgreindu
samsafnid aftur.

Radgreindu
samsafnid aftur.

Radgreindu seinna
samsafnid aftur.
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Tilkynning Skref

Analysis Post- Eftirgreining
Processing Failed

(Eftirvinnsla

greiningar tokst

ekki)

Hveneer Stig
vidvorunarboda
Hugbunadinum tokst Vidvorunarbod

ekki ad eftirvinna
nidurstodur
greiningarinnar.

Tolvupdstur

Ja

Radlogd adgerd

o Ef puertad nota

NAS skaltu athuga
nettenginguna. Sja
Réddlagdar adgerdir
a sidu 99.
Moguleg bilun i
vélbunadi.
Endurraestu
netpjoéninn. Ef
vandamalid leysist
ekki skaltu senda
télvupost til
teeknilegrar
adstodar hja
lllumina .
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Tilkynning

Analysis Upload
Failed (Pad tokst
ekki ad hlada upp
greiningu)

Plate Level
Contamination
Detected (Mengun &
plotustigi fannst)

Skref

Eftirgreining

Eftirgreining

Stig

Hveneer cx e
vidvorunarboda

Hugbunadinum tokst Vidvorunarbod
ekki ad hlada

nidurstédum

greiningarinnar upp i

gagnagrunninn.

Y-litningur fannst i 6llum  Vidvérunarbod
synum i samsafninu sem
stodust gaedaeftirlit.

Tolvupdstur

Ja

Ja

Radlogd adgerd

o Ef puertad nota

NAS skaltu athuga
nettenginguna. Sja
Réddlagdar adgerdir
a sidu 99.
Moguleg bilun i
vélbunadi.
Endurraestu
netpjoéninn. Ef
vandamalid leysist
ekki skaltu senda
télvupost til
teeknilegrar
adstodar hja
lllumina .

Byradu aftur 8 ad
setja safn a pl6tu.
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Radlagodar adgeroir

Audkenni
Ra06l6gd adgerd
adgerodar J g
1 Athugadu
nettenginguna.
2 Athugadu tilteekt plass a

diskinum

Skref

Gakktu ur skugga um ad NAS-fjargeymslan og télvan a stadnum séu tengd sama neti.
1. Fra skipanalinu Windows (cmd) skaltu sla inn eftirfarandi skipun: ping <IP-tala
netpjons>
Ef pu notar NAS skaltu einnig athuga tenginguna vid NAS.
2. Gakktu ur skugga um ad engir pakkar hafi tynst.
Ef pakkar tynast skaltu hafa samband vi® upplysingateeknistjora.
3. Préfadu tenginguna a eftirfarandi hatt:
a. Skradu pig inn a vefvidmot Stadbundinn netpjénn
b. Veldu Folders (Moppur) i lesbordsvalmyndinni.
c. Veldu Test (Préfa) og athugadu hvort préfunin takist. Ef profunin tekst ekki
skaltu skoda Breyta sameiginlegu netdrifia sidu 30 og gaeta pess ad allar stillingar
séu réttar.

Gakktu ur skugga um ad Windows-t6lvan visi @ inntaksmoppu Stadbundinn netpjonn.
Sja Kortleggja drif & netpjoni a sidu 41 fyrir ndnari upplysingar.

Haegrismelltu a drifid sem visar a inntaksmoéppuna. Veldu Properties (Eiginleikar) og
skodadu upplysingar um tilteektplass.
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Audkenni
adgerdar

3

Radlogd adgerd

Budu til plass a disknum
[ taktu 6ryggisafrit af
goégnum.

Skref

lllumina meelir med pvi ad taka reglulegu 6ryggisafrit af radgreiningargégnum og/eda
geyma pau a netpjoninum. Sja Umsjon med sameiginlegu netdrifia siou 30 fyrir nanari
upplysingar.
1. Fyrir gégn sem eru geymd eru & drifi i Stadbundinn netpjonn:
Gakktu ur skugga um ad Windows-télvan visi @ inntaksmoppu Stadbundinn
netpjonn. Sja Kortleggja drif a netpjoni a sidu 41 fyrir nanari upplysingar.
a. Tvismelltu @ inntaksmoppuna og sladu inn adgangsupplysingar til ad fa adgang
ad henni.
b. Gogn ur radgreiningarkeyrslu eru birt pannig ad heiti mappna passa vid heiti
radgreiningarkeyrsina.
c. Eyddu eda taktu oryggisafrit af méppum med radgreiningum sem buid er ad
vinna.
2. Fyrir gégn sem eru geymd i NAS-fjargeymslu:
Gakktu ur skugga um ad NAS-fjargeymslan og télvan a stadbnum séu tengd sama
neti.
Fadu adgang ad moppunni a fjardrifinu. Adgangsupplysingar hja
upplysingateeknistjéra eru naudsynlegar.
a. Gogn ur radgreiningarkeyrslu eru birt pannig ad heiti mappna passa vid heiti
radgreiningarkeyrsina.
b. Eyddu eda taktu 6ryggisafrit af méppum med radgreiningum sem buid er ad
vinna.
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Kerfisvandamal

Vandamal

Hugbunadurinn
reesist ekki.

Endurheimt
gagnagrunns er
naudsynleg.

Kerfisrek
greindist.

RAID vidvorun
stjérnanda
virkjast.

Radlogo adgerd

Ef villur koma upp vid raesingu VeriSeq NIPT Assay Software, birtist yfirlit yfir
allar villur i stad innskraningarskjasins. Hafdu samband vid teeknilega adstod
lllumina til ad tilkynna villurnar sem taldar eru upp.

Ef porf er & afriti af gagnagrunninum skal hafa samband vid
llluminapjénustuadila & vettvangi.

begar kerfisrek greinist vinnur VeriSeq NIPT Assay Software ekki lengur ur
samskiptum fra 66rum kerfishlutum. Kerfisstjori getur endurstillt kerfid aftur i
venjulegan rekstur eftir ad pad hefur farid i greiningarstddu fyrir kerfisrek.

Kerfisstjéri getur valid hnappinn Server alarm (netpjénsvidvorun) a flipanum
Server Status (stada netpjons) a VeriSeq NIPT Assay Software stjérnbordinu
til ad pagga vidvorun RAID-styringarinnar. Ef pu ytir & pennan hnapp skaltu
hafa samband vid teeknilega adstod hja lllumina til ad fa frekari adstod.

Préfanir a gagnavinnslu

Foruppsett gagnas6fn i Stadbundinn netpjonn gera pér kleift ad profa ad nota netpjéninn og

greiningarvélina.

Profa netpjéninn

bessi profun hermir eftir radgreiningarkeyrslu @ medan hermt er eftir myndun greiningarnidurstadna, an
bess ad reesa greiningarleidsluna i raun. Keyrdu petta prof til ad ganga ur skugga um ad Stadbundinn
netpjonn virki rétt og ad skyrslur og tilkynningar i télvupdsti séu bunar til. Timalengd: Um pad bil 3-4
mindtur.

Ferli

1. Opnadu uppsettu inntaksméppuna og opnadu sidan moppuna TestingData (Préfunargogn).

2. Budu til afrit af einni af eftirfarandimdppum, sem er ad finna i méppunni TestingData (Préfunargdgn):
* Fyrir gogn fra NextSeq: 170725_NB551052_0252_AH5KGJBGX9_Copy_Analysis_Workflow.
*  Fyrir gogn fra NextSeqDx: 180911_NDX550152_0014_AXXXXXXXDX_Copy_Analysis_Workflow.

3. Gefdu afritinu heiti med vidskeytinu _XXX. Talan _XXX taknar radtalningu préfunarkeyrslunnar. Til
deemis skaltu, ef _002 er til stadar i moppunni, gefa nyja afritinu heitid _003.

4. Feerdu méppuna med nyja heitid i inntaksmoppuna.
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Biddu i 3—-5 minutur eftir ad keyrslunni ljuki. Gakktu ur skugga um ad eftirfarandi tilkynningar i
télvupdsti hafi borist:

a. Greining & radgreiningarkeyrslu hafin.
b. NIPT-skyrsla buin til fyrir radgreiningarkeyrslu.
Tengdu skyrslur vid radgreiningarheitid sem mdppunni er Uthlutad.

| uttaksmdppunni skaltu opna méppuna TestData_NS_CopyWorkflow eda TestData_NDx_
CopyWorkflow og athuga hvort einhver af eftirfarandi skyrslumsé til stadar:

* Fyrir NextSeq: TestData_NS_CopyWorkflow_C_TestData_NS_CopyWorkflow_PoolC_
H5KGJBGX9_nipt_report_YYYYMMDD_HHMMSS.tab.

*  Fyrir NextSeqDx: TestData_NDx_CopyWorkflow_C_TestData_NDx_CopyWorkflow_PoolC_
XXXXXXXDX_nipt_report_YYYYMMDD_HHMMSS.tab.

Azetlud skraarstaerd er um pad bil 7,1 Kb.

Feerdu préfunarradkeyrsluna aftur i moppuna TestingData (Préfunargdgn). bessi adferd hjalpar til vid
ad stjérna pvi hversu oft radgreiningarprofid er keyrt.

ATHUGASEMD bu getur eytt gémlum eintokum af préfunarskram til ad losu um plass.

Keyra fulla keyrslu a préfunargognum

bessi profun keyrir fulla greiningarkeyrslu. Keyrdu pessa profun ef netpjéninum tekst ekki ad vinna ur /
greina gogn eda ef timinn rennur Ut. Timalengd: U.p.b. 4-5 klukkustundir.

Ferli

1.
2.

Opnadu tengdu inntaksmoppuna og opnadu TestingData moppuna.

Endurnefna eftirfarandi moppu med pvi ad beeta vid _000 vidskeytinu: 180911_NDX550152_0014_
AXXXXXXXDX_FullRun.

Vidskeytid stofnar einkvaemt heiti fyrir hverja radgreiningarkeyrslu. Ef keyrslan hefur pegar vidskeyti
skaltu endurnefna méppuna med pvi ad heekka tolugildi vidskeytisins um 1.

Faerdu moppuna med nyja heitid i inntaksmdppuna.

Biddu i um 4-5 klukkustundir eftir ad greiningunni lykur. Gakktu ur skugga um ad eftirfarandi
tilkynningar i tolvupdsti hafi borist:

a. Greining a radgreiningarkeyrslu hafin.

b. NIPT-skyrsla buin til fyrir radgreiningarkeyrslu.

Tengdu skyrslur vid radgreiningarheitid sem moppunni er Uthlutad.
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6. | uttaksmdppunni skaltu opna TestData_NDx_FullRun méppuna og athuga hvort eftirfarandi skyrsla
birtist: TestData_NDx_FullRun_C_TestData_NDx_FullRun_PoolC_XXXXXXXXXDX_nipt_report_

YYYYMMDD_HHMMSS.tab.
Azetlud skraarstaerd er um pad bil 7,1 Kb.

7. Feerdu préfunarradkeyrsluna aftur i méppuna TestingData (Préfunargogn).
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Heimildir og tilvisanir

Eftirfarandi skjol er haegt ad seekja i gegnum lllumina vefsiduna.

Urraedi Lysing

Fylgisedill fyrir VeriSeq NIPT Skilgreinir véruna og aetlada notkun og veitir leidbeiningar um
Solution v2 (skjal nr. notkun og Urreedaleit.

1000000078751)

Microlab® STAR Line Veitir upplysingar um notkun og vidhald og teeknilegar forskriftir
notendahandbdk, Hamilton fyrir sjélfvirka vokvamed&hondlunartaekid Hamilton Mircolab
audkenni skjals 624668 STAR.

Fardu & VeriSeq NIPT Solution v2 studningssidurnar & vefsidu lllumina til ad fa adgang ad skjélum, hala
nidur hugbunadi, saekja netpjalfun og finna svor vid algengum spurningum.

Skammstafanir

Skammstofun Skilgreining
BCL Grunnskra fyrir kol
CE-IVD Evrépskt samraemismerki fyrir in vitro greiningarvérur
cfDNA Frumulaust DNA
DNA Deoxyribdsakjarnsyra
DNS Lénsheitikerfi
FASTQ Skrdarsnid sem byggja 4 texta og geyma Uttak radgreiningartaekija
FF Fetal fraction (Hlutfall erfdaefnis fra féstri)
FIFO Fyrstur inn, fyrstur ut
iFACT Einstaklingsbundid fésturmislitunaréryggisprof
IP IP-samskiptareglur
LIMS Upplysingastjornunarkerfi rannsoknarstofu
LLR Log-likindahlutféll
MAC Adgangsstyring fyrir midla
NAS Nettengd geymsla
NES Outilokadir stadir
Skjal nimer 1000000067940 utgafa 10 104

TIL NOTKUNAR VID IN VITRO GREININGU.


http://support.illumina.com/

Hugbunadarleidbeiningar fyrir VeriSeq NIPT Solution v2 - IVD

Skammstofun
NGS

NIPT

NTC

NTP

PF

QC

Regex

SCA
SDS
SHA1
SSL

Skilgreining

Hahradaradgreining

Profanir 8 medgdngu, ekki ifarandi
Engin snidmatastyring
Nettimasamskiptareglur

Gilt samkvamt siu

Gaedaeftirlit

Regluleg segd. R6J af stéfum sem strengjasamsvorunarreiknirit geta
notad til gagnastadfestingar.

Kynlitningamislitningur

Oryggisbldd

Secure Hash Algorithm 1

Secure Sockets Layer (Oruggt tengilag)

Taeknilegur studningur

Fyrir taeknilegan studning hafid samband vié lllumina Technical Support (Taeknilega adstod).

Vefsida:
Netfang:

www.illumina.com
techsupport@illumina.com

Safety data sheets (SDSs)(Oryggisbldd (SDS) — Faanleg & vefsidu lllumina &
support.illumina.com/sds.html.

Product documentation (Vérulysingar) — Haegt ad saekja a support.illumina.com.
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