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Historia revizii

Dokument Datum
Dokument August
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v10
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Popis zmeny

Aktualizované nasledovné:

« Uvod do webového uzivatel'ského
rozhrania.

o Zobrazenie stavu systému a upozornenina
ovlddacom paneli.

e Zoznam nazvov priecinkov lokalneho disku.

« Mapovanie serverovych diskov na Onsite
serveri.

Pridané nasledovné:

o Aktualizujte server.
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Dokument Datum
Dokument €. Maj
1000000067940 2025
v09

Dokument ¢&. Jun
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v08
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Popis zmeny

Aktualizované:

Text popisu na grafike Prehlad architektury.
Opis objektu vzorky v sprave davok.
Pokyny pre vzorky nahraté pocas izolacie
plazmy.

Upozornenie na zahrnutie opatovného
pouzitia ¢iarového kddu a skupiny.

Pridané:

Objasnenie, ze softvér Workflow Manager
nekontroluje poradie vzoriek.

Poziadavky na pole Run Name (Nazov
chodu) v pokynoch pre modul Local Run
Manager.

Pokyny na interpretaciu metriky kontroly
kvality najdete v pouzivatel'skej prirucke k
softvéru Sequencing Analysis Viewer.
Pokyny na Upravy potrebné na opakované
testovanie po zlyhani skupiny.
Vysvetlenie a informacie potrebné pre
rieSenie problémov novej chyby
kontamindcie na Urovni dosticky.

Pokyny pre spravne vypnutie a zapnutie
systému.

Objasnenie tykajlce sa prevadzkového
prostredia.

Informacie v metrikdch doplnkového
vykazu o hornych a dolnych limitoch NES s
ohladom na neuspesny iFACT.

VSetky vyskyty vyrazu ,sekvenator” sa
nahradili vyrazom ,sekvenény systém novej
generacie” alebo vyrazom ,sekvencny
systém”.

Odstranili sa popisy zoznamov vzoriek pre
hybridné davky, aby sa zosuladili s funkciami
softvéru.
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Popis zmeny

Upravili sa moznosti konfiguracie servera na
Ucely zvySenia bezpecénosti. Zmena hesla pre
automatizaciu v systéme ML-STAR vyzaduje
navstevu terénneho servisného personalu
spolo¢nosti lllumina.

Upresnili sa pokyny na pridavanie informacii o
¢iarovych kédoch do vstupnych harkov
vzoriek a na nahravanie harkov vzoriek pre
hybridné davky.

Aktualizovali sa pokyny na vytvorenie mena
pouzivatela.

Z pokynov na konfiguraciu servera sa
odstranil odkaz na pole Network Password
(Heslo siete).

Aktualizoval sa priklad ¢iasto¢nej delécie
alebo duplika¢nej anomalie.

Pridalo sa pravidlo poradia pre pole anomaly_
description (popis anomalie). U anomalii v
rémci toho istého chromozdému su aneuploidie
celych chromozémov uvedené pred
¢iastoénymi deléciami alebo duplikaciami.
Pridali sa stipce Typ a Regularny vyraz do
vykazov vysledkov, ozndmeni a spracovania.
V celom dokumente sa aktualizoval text s
cielom zlepsit zrozumitelnost.

Aktualizovala sa adresa autorizovaného
zastupcu v Eurépskom spolocenstve.
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Dokument Datum Popis zmeny

Dokument €. September  Pridali sa pokyny pre nové funkcie Backup
1000000067940 2020 Encryption (Sifrovanie zaloh) a Network
v05 Password (Heslo siete).

» Do casti Stahovanie a instalacia certifikatu
sa doplnili podrobnejsie pokyny.

» Do Casti Konfigurdacia servera pre softvér
Workflow Manager sa pridal krok zadania
hesla siete a pripomienka na vytvorenie
certifikatu.

» Aktualizovala sa Cast Pripojenie diskov
servera informdciami, ktoré sa tykaju
opravneniiba pre spravcu, a aktualizovala
sa kompatibilita verzie SMB.

» Do Casti Archivacia udajov sa pridal odkaz
na Sifrovanie zaloh pre miestny server.

 Pridala sa poznamka do Uvodu k webovému
pouzivatel'skému rozhraniu Assay Software,
ktora uvadza, Ze softvér nie je mozné
pouzivat na mobilnych zariadeniach.

« Pridali sa vysvetlujuce poznamky tykajlce
sa pouzivania velkych a malych pismen vo
vystupoch NIPT vykazov.

o V Casti Vykazy s vysledkami a oznameniami
sa aktualizoval text o moZnych hodnotach
informacii Citatelnych ¢lovekom.

» Aktualizovala sa konvencia pomenovania v
softvéri Workflow Manager tak, aby sa
konzistentne zobrazoval cely ndzov
softvéru VeriSeq NIPT Workflow Manager.
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Dokument Datum Popis zmeny

Dokument ¢. Februar o Aktualizovali sa témy Zadavanie harku
1000000067940 2020 vzoriek a Nahravanie harku vzoriek na
v04 objasnenie obmedzenia funk&nosti pri

nahravani harku vzoriek.

» Aktualizovali sa adresy australskeho
sponzora a spolo¢nosti lllumina
Netherlands.

Dokument ¢. Oktéber  Pridala sa ¢ast Opatrenia tykajluce sa
1000000067940 2019 prevadzkového prostredia tykajluca sa
v03 servera VeriSeq Onsite Server v2.

o Aktualizoval sa spdsob prezentacie
vysledkov anomalii pohlavnych
chromozémov v Casti Vykazy s vysledkami
a oznameniami v prilohe B tak, aby
zodpovedal spésobu prezentacie v NIPT

vykaze.
Dokument €. April Pridali sa podrobné informacie k vykazom
1000000067940 2019 NIPT a doplnkovym vykazom tak, aby boli v
v02 sulade so Skoliacimi materidlmi.
Dokument €. Februar Vydanie navodu k softvéru VeriSeq NIPT
1000000067940 vO1 2019 Solution v2 pre zakaznikov.
Dokument November Prvé vydanie ur¢ené len na interné pouzitie.
¢.1000000067940 2018
v00
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VeriSeq NIPT Solution v2

Uvod

VeriSeq NIPT Solution v2 je diagnosticky test in vitro ur€eny na sekvenéné vysetrenie na Ucely detekcie
aneuploidie plodu zo vzoriek periférnej plnej krvi tehotnych zien, ktoré su aspon v 10 tyzdni
tehotenstva.- Test ponuka dva typy vySetrenia: zakladné vySetrenie a vySetrenie celého genému.
Zakladné vySetrenie poskytuje informacie o stave aneuploidie iba pre chromozémy 21,18, 13, Xa V.
Vysetrenie celého genédmu poskytuje informacie o Ciastoénej delécii a duplikacii pre vSetky autozémy a
o stave aneuploidie pre vSetky chromozémy. Oba typy vySetrenia ponukaju moznost poziadat o
preverenie aneuploidie pohlavného chromozému (SCA). Bez ohladu na to, ktory typ vySetrenia sa
pouZije, tento produkt sa nesmie pouzivat ako jediné vychodisko pre stanovenie diagndzy alebo prijatie
inych rozhodnuti o tehotenstve.

Architektura systému VeriSeq NIPT Solution v2 pozostava z nasledujlcich komponentov:

VeriSeq NIPT Microlab STAR (ML STAR)—automatizovany pristroj na manipulaciu s kvapalinami,
ktory pouziva VeriSeq NIPT Workflow Manager a Suprava na pripravu vzoriek VeriSeq NIPT na
pripravu a sledovanie vzoriek kniZnice. Zariadenie ML STAR vyuziva softvér VeriSeq NIPT Assay
Software v2 na pripravu vzoriek uréenych na analyzu podla navodu na pouzitie uvedeného v
pribalovom letdku Pribalovy letdk k testu VeriSeq NIPT Solution v2 (dokument ¢. 1000000078751).

Pristroj na sekvenovanie novej generacie (NGS) — pristroj na sekvenovanie celého genému, ktory
umoznuje tvorbu klastrov a sekvenovanie priamo v pristroji. Riadiaci softvér poskytuje kroky na
nastavenie chodu sekvenovania a vytvara Citania sekvenovania pre vSetky vzorky zahrnuté v
kvantifikovanej skupine kniznice.

VeriSeq Onsite Server v2—server, ktory hostuje VeriSeq NIPT Assay Software v2 a uchovava udaje
na analyzu Udajov parového sekvenovania. Systém VeriSeq NIPT Assay Software nepretrzite
monitoruje a analyzuje Udaje zo sekvenovania a vytvara vysledky vzoriek, vykazy spracovania a
oznamenia.
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Obrazok 1 VeriSeq NIPT Solution v2 Komponenty

N Vs >

VeriSeq NIPT Microlab STAR VeriSeq NIPT Onsite Server
VeriSeq NIPT Workflow Manager ‘ VeriSeq NIPT Assay Software
VeriSeq NIPT Method Obsluzny program Spravca analyzy

sekvenovania
|zolacia plazmy Kvantifikacia kniznice

Kompatibilita chodu Analyza zaradena do
sekvenovania frontu

Extrakcia cfDNA Zdruzovanie vzoriek T GEETRETE

. Analyticky proces NIPT

Priprava kniznice Kontrola kvality

sekvenovania

Kontrola kvality analyzy

VeriSeq NIPT ‘ VeriSeq NIPT
Batch Manager Services
\ / ek e Vet pezgmenta e
Sekvenovanie novej generacie
Softvér ovladania sekvenatora »

Sekvenovat zdruzenu Lokalny disk Databaza
vzorku

Architektura systemu

Systém VeriSeq NIPT Solution v2 pouziva lokalnu siet (LAN) laboratdria na pripojenie vSetkych
systémovych zariadeni pomocou tej istej podsiete. Pouzitie siete LAN umoznuje flexibilné umiestnenie
vybavenia a rozsiritelny vykon prostrednictvom pripojenia dal$ich pristrojov a/alebo pracovnych stanic
ML STAR. Na nasledujucom obrazku je uvedeny prehlad architektiry systému.
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Obrazok 2 VeriSeq NIPT Solution v2 Prehlad architektury systému

Lokélna siet
laboratdria
Informacie/data o
Workflow priprave vzoriek
Manager o n = E N
o Generovat
Pristroj na sekvencné data
sekvenovanie o

novej generacie
Zobrazit NIPT
reporty/pristup do webového
rozhrania NIPT servera

o Ukladanie
= ﬂ sekvenénych dat

(Odportcané)
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VeriSeqg NIPT Workflow Manager
Uvod

VeriSeq NIPT Workflow Manager je nainStalovana na zariadeni ML STAR a poskytuje jednoduché a
intuitivne grafické uzivatel'ské rozhranie na automatizaciu pripravy vzoriek krvi v stlade s metédou
VeriSeq NIPT Solution v2. Aplikacia VeriSeq NIPT Workflow Manager udrZiava datové pripojenie k
miestnemu serveru VeriSeq Onsite Server v2 na uc€ely spracovania a ukladania udajov, sledovania
vzoriek a presadzovania logiky pracovného postupu.

Aplikacia VeriSeq NIPT Workflow Manager poskytuje pristup k nasledujucim softvérovym modulom, tiez
znamym ako metody:

* VeriSeq NIPT Method

* VeriSeq NIPT Batch Manager

* VeriSeq NIPT Services

VeriSeq NIPT Method

Softvér NIPT VeriSeq NIPT Method (metdda) riadi automatizované spracovanie vzoriek v pristroji ML
STAR. Metdda vykonava nasledujlce kroky spracovania:

* lzolacia plazmy - prenos 1 mlizolovanej plazmy zo skumavky s odobranou krvou. Logika procesu
vytvori davku pomocou softvéru VeriSeq NIPT Assay Software. Kazda davka obsahuje Udaje o
vzorke vratane Ciarového kédu vzorky, typu vzorky, typu vySetrenia, pozicie jamky a priznaku
vykazovania pohlavia.

* Extrakcia volnej mimobunkovej DNA (cfDNA) - Cistenie cfDNA z 900 pl plazmy.

* Priprava kniznice - vytvorenie kniznic z vyCistenej cfDNA, ktoré su pripravené na sekvenovanie.
KniZnice obsahuju jedineé¢né indexy pre kazdu vzorku v davke.

* Kvantifikacia kniZnice — uréenie koncentracie cfDNA pomocou vkladania fluorescenéného farbiva
do mikrodosti¢ky s 384 jamkami. Dosti¢ka obsahuje oznacenu Standardnu krivku DNA a duplikaty
kazdej vzorky v davke. Systém pouziva nespracované fluorescenéné hodnoty z &itacky
mikrodosti¢ky a vypodcitava koncentracie vzoriek na zaklade Standardnej krivky.

* Vkladanie do skupiny a hormalizacia — zdruzovanie kniznic do jednotlivych skupin na ucely
sekvenovania. Systém pouziva vopred stanovené koncentracie na vypocet vhodného objemu
kazdej vzorky, ktory sa ma preniest do skimavky zaradenej do skupiny. Skimavka v skupine je
nasledne pripravena na sekvenovanie.
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VeriSeq NIPT Batch Manager

Aplikacia VeriSeq NIPT Batch Manager (Spravca davok) umozriuje spravovat stav vzoriek, davok a
skupin prostrednictvom pouzivatelského rozhrania. Systém umoznuje sledovanie vzoriek naprie¢
viacerymi systémami na Ucely manipuldcie s kvapalinami a sekvenacnymi pristrojmi a prostrednictvom
planu analyzy. Dal$ie informéacie o postupoch spracovania vzoriek najdete v dokumente Pribalovy letdk
k testu VeriSeq NIPT Solution v2 (dokument ¢. 1000000078751).

Vzorky mozete spravovat v ramci pracovného postupu prostrednictvom troch réznych kategorii, ktoré

sa oznacuju ako objekty. Tieto objekty su opisané v nasledujucej tabulke.

Objekt Popis

Vzorka Vysledok spracovania 1 ml vzorky plazmy z jednej skimavky s krvou. Vzorky su
spojené s Ciarovym kddom skumavky s krvou (&iarovy kod vzorky) a davky.

Davka Dosticka s 24, 48 alebo 96 vzorkami spracovana procesom extrakcie cfDNA a
pripravy kniznice.

Skupina  Normalizovany a zriedeny objem kniZnic s dvojitym indexom, ktoré su pripravené pre

sekvenacény pristroj. Kazda skupina mbze obsahovat az 48 vzoriek.

V nasledujucej tabulke su opisané ¢innosti, ktoré mozno vykonat objektoch pocas spracovania.

Opatrenie  Objekt Vytvoreny Popis
vykaz
Zrusenie Vzorka Sample Vzorka oznacena pouzivatelom ako neplatna na
platnosti Invalidation spracovanie. Pre vzorky so zruSenou platnostou sa
(Zrusenie nevygeneruje vysledok testu.
platnosti Priklad: Viditelny prenos krviniek pocas izolacie
vzorky) plazmy.
Davka Batch Davka oznacCenad pouzivatelom ako neplatna. Ak
Invalidation doéjde k zruseniu platnosti davky pred vytvorenim
(ZruSenie skupiny, vSetky vzorky budu neplatné.
platnosti Priklad: Pad alebo iné nespravne zaobchadzanie s
davky) dostickou.
Skupina  Pool Skupina oznacena pouzivatelom ako neplatna. Po
Invalidation dvoch zruseniach platnosti skupiny budu vSetky
(ZruSenie vzorky v skupine neplatné.
platnosti Priklad: Cely objem skupiny pouzity pri dvoch
skupiny) chybnych chodoch sekvenovania.

Dokument &. 1000000067940 v10
NA DIAGNOSTICKE UCELY IN VITRO.


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

Prirucka k softvéru VeriSeq NIPT Solution v2 - IVD

. . Vytvoreny .
Opatrenie  Objekt i Popis
vykaz
Zlyhanie Vzorka Sample Softvér VeriSeq NIPT Solution v2 automaticky oznadil
kontroly Invalidation vzorku ako neplatnu z dévodu zlyhania
kvality (Zrusenie Specifikovanej metriky kontroly kvality alebo z
platnosti dbévodu chybnej manipulacie s kvapalinou zistene;j
vzorky) systémom.
Davka Batch VeriSeq NIPT Solution v2 automaticky oznadcil celd
Invalidation davku ako neplatnu. Priklad: Chyba systému pocas
(ZruSenie spracovania kvapaliny.
platnosti
davky)
ZruSenie Vzorka Sample Vedenie laboratdéria oznacilo vzorku za zrusenu.
Cancellation Nevygeneruje sa vysledok testu.
(ZruSenie
vzorky)
Uprava Vzorka Sex Reporting  Vykazovanie pohlavia nastavené pouzivatelom na
atributov (Vykazovanie  hodnotu Yes (Ano), No (Nie) alebo SCA.
vzorky pohlavia) « Yes (Ano) - vygeneruje sa pohlavie vzorky.
» No (Nie) — nevygeneruje sa pohlavie vzorky.
o SCA -vykazuju sa len aneuploidie pohlavnych
chromozdémov.
Vzorka Sample Type  Typ vzorky oznaceny pouzivatelom hodnotou
(Typ vzorky) Singleton (Jedinacik), Twin (Dvoji¢ka), Control
(Kontrola) alebo No Template Control (NTC)
(Kontrola bez $abldny). Pridelenie typu vzorky priamo
ovplyvnuje analyzu testu. Na zabezpecenie presnych
vysledkov testu sa vyZzaduje, aby bol typ vzorky
presny.
Vzorka Screen Type Typ vySetrenia oznaceny pouzivatelom hodnotou

(Typ
vySetrenia)

Basic (Zakladné) (len 21,18, 13, X aY) alebo
Genomewide (Cely geném) (vSetky chromozdmy).

Po zru$eni platnosti, zlyhani kontroly kvality alebo zruseni akcie sa objekt nebude dalej spracovavat.
Systémy na spravu laboratérnych udajov (Laboratory information management systems, LIMS) mézu
pouzit vykazy o zruseni platnosti vzorky na oznaéenie opatovného spracovania vzorky zo skiimavky s
odobranou krvou.
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Zadanie harku vzoriek

Vstupny harok vzoriek poskytuje informacie o vzorke pacienta vratane typu vzorky a stavu vykazovania
pohlavnych chromozémov. Systém vyZaduje Uplné informacie o vzorke este pred vytvorenim skupiny
sekvenovania.

Vstupny harok vzoriek musi byt textovy subor (*.txt) s hodnotami oddelenymi tabulatormi. Nazvy
hlaviCiek stI'pcov v danom sUbore sa musia zhodovat s ndzvami hlaviciek stI'pcov presne tak, ako su
uvedené v nasledujucej tabulke.

Hlavic¢ka

, Typ Udajov PoZiadavka Popis
stipca yp | P

batch_name Retazec/prazdne  Povinné Oznacduje nazov davky vzorky.
Musi sa zhodovat s ndzvom davky
zadanym do metddy volania (Workflow
Manager), aby sa potvrdilo, Ze vstupny
harok vzoriek je priradeny k spravnej
davke. Maximalny polet znakov je 26.
Stipec mdze zostat prazdny.
Harky vzoriek bez stipca batch_name
nebudu akceptované.

sample_ Retazec Povinné Ciarové kédy na skimavkach so vzorkami

barcode krvi vlozenych do pristroja ML STAR.
Ak sa ako ¢iarovy kod vzorky pouzije
celogiselnd hodnota, jej dizka nesmie
presiahnut 15 &islic. Maximalna dizka
alfanumerického Ciarového kédu vzorky
je 32 znakov. Pouzivajte len ¢isla,
pismena, poml¢ky (-) a podc&iarkovniky
(). Ciarovy kéd vzorky nerozli$uje malé a
velké pismena. Ciarové kddy rozlidujuce
velké a malé pismena sa nepovazuju za
jedine¢né. Ciarovy kéd vzorky musi byt
jedine¢ny a nesmie sa od inych kédov liSit
iba vo velkosti pismen. Napriklad nazvy
vzoriek Vzorka01 a vzorka01 nie su
jedinecné.

sample_type Retazec Povinné Oznacuje typ vzorky uréenej na analyzu.
Povolené hodnoty st Singleton
(Jedinacik), Twin (Dvoji¢ka), Control
(Kontrola) a NTC.
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Hlavicka . .. .
. Typ udajov Poziadavka Popis

stipca

sex_ Retazec Povinné Oznaduje vykazovanie pohlavnych

chromosomes chromozémov plodu.
Povolené hodnoty su yes (ano, poslat
vykaz), no (nie, neposlat vykaz) a sca
(poslat vykaz len pre aneuploidie
pohlavnych chromozdémov).

screen_type Retazec Povinné Oznacuje typ vySetrenia na analyzu.

Povolené hodnoty su ,basic” (Zakladné
vySetrenie) a ,genomewide” (VySetrenie
celého gendmu).

Vstupny harok vzoriek sa nahrava pocas izolacie plazmy alebo vkladania do skupiny a mozno ho nahrat
pomocou aplikacie Batch Manager (Spravca davok). Systém pre vzorky NTC automaticky pouzije
Ciarové kody, typ vySetrenia, typ vzorky a spésob vykazovania pohlavnych chromozdmov. Vyzaduju sa
rézne informécie podla toho, ¢i sa harok vzoriek nahré pocas izolacie alebo vkladania do skupiny.
Informacie o vzorke sa potvrdia pocas procesu nahravania vzorky. Workflow Manager (Spravca
pracovného postupu) nekontroluje poradie vzoriek. Vzorky nahraté pocas izolacie plazmy musia
obsahovat vSetky vzorky v davke okrem vzoriek NTC. Poc¢as vkladania do skupiny si systém vyziada
vSetky chybajlce informdacie o vzorke, ktoré neboli nahraté pocas izolacie plazmy, dokonca aj pre
vzorky NTC (t. . pohlavny chromozdm a typ vySetrenia).

/N UPOZORNENIE

Aby ste sa vyhli chybam, pocas izolacie plazmy neuvadzajte do harku vzoriek informacie o
vzorke ani riadky pre vzorky NTC.

Nahrdvanie vzoriek mozete kontrolovat pre v§etky vzorky v davke vygenerované systémom LIMS alebo
pre konkrétne vzorky, ktoré si vyZzaduju opakované testovanie. Ak nahravate vzorky na ucely
opakovaného testovania, vypliite zostavajlice volné pozicie dostupnymi vzorkami.

Vyberte jednu z nasledujucich stratégii na pouzivanie harkov vzoriek:

* Preddefinované davky (davky vytvorené systémom LIMS)

* Adhoc davky (davky vytvorené softvérom VeriSeq NIPT Workflow Manager)

Preddefinované davky

Systém LIMS mo6zete pouzit na vytvorenie ddvok pred zacatim spracovania vzorky. V preddefinovanych
davkach su vSetky vzorky uZ priradené k davke pred ich vioZzenim do pristroja ML STAR. Harok vzoriek
nahrany pocas izolacie plazmy obsahuje kazdu vzorku v davke spolu so vSetkymi informaciami o
vzorkach. Harky vzoriek pre davky vytvorené v systéme LIMS musia obsahovat hodnoty uvedené v
stipci Batch ID (ID davky). Uvedenie ID davky pomaha zabezpedit, aby bol na zadiatku spracovania
manudlne zadany spravny nazov ID davky do softvéru Workflow Manager.
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Pristup zaloZeny na preddefinovanych davkach uzamkne konkrétne vioZzené vzorky, pretoze systém
vyZaduje, aby boli v8etky vzorky z harku vzoriek v danej davke. Nevyzaduju sa Ziadne dalSie informacie.
Laboratéorium mdze pokracovat na zaverecny vykaz bez zadania dalSich Udajov.

Funkcie a poziadavky preddefinovanych davok su nasledovné.

* Umoznuje Uplnu kontrolu nad obsahom davky.

* Zabraruje vkladaniu nechcenych vzoriek.

* Vyzaduje systém na vytvaranie davok z inventara (pokrocily systém LIMS).

* MobzZe od persondlu laboratoria vyzadovat, aby vybral spravne vzorky zo skladu. Pripadne vyzaduje
pokrogily systém skladovania vzoriek.

Ad hoc davky

Davky mozete vytvorit v laboratériu fyzickym zhromazdenim skimaviek so vzorkami a ich vliozenim do
pristroja ML STAR pocas izolacie plazmy. Nevyzaduje sa predchadzajlce priradenie vzorky k davke. Vy
sami urCite, ktoré vzorky sa maju zahrnut do davky.

Ked vas vyzve softvér Workflow Manager (Spravca pracovného postupu) pocas izolacie plazmy,

vyberte moznost No Sample Sheet (Ziadny harok vzoriek). Softvér Workflow Manager (Spravca

pracovného postupu) priradi vioZzené vzorky k manualne zadanému ID davky a vytvori vykaz o spusteni

davky.

Vlastnosti a poziadavky na ad hoc davky su nasledovné.

* Nieje potrebny systém LIMS ani harok vzoriek.

* Do vykazu o spusteni davky mbzete doplnit informacie o type vzorky, type vysetrenia a vykazom o
pohlavi na nahranie po¢as zarad'ovania do skupiny. Vzorky mdZete pridat kedykolvek.

* Neexistuje Ziadna automatizovana kontrola toho, ktoré vzorky su zahrnuté do davky. Mozete vlozit
nechcenu vzorku.

* Pocas vkladania do skupiny sa musia nahrat Udaje o vzorke.

Uprava atributov vzorky

Pred spustenim chodu sekvenovania méZete pomocou aplikacie na spravu davok VeriSeq NIPT Batch
Manager pre jednotlivé vzorky zmenit atributy vykazovania pohlavnych chromozémov, typ vySetrenia a
typ vzorky.

1. Otvorte aplikaciu Batch Manager. Podrobnosti ndjdete v Casti Pristup k aplikdcii Batch Manager
(Sprdvca davok) na strane 10.

Zadajte ID ddvky a meno pouzivatela alebo inicidly obsluhy a vyberte moznost OK.
Na schéme davky dosti¢ky vyberte poziciu jamky spojenej so vzorkou.

4. Potvrdte, Ze sa zobrazuje spravna vzorka, a potom vyberte poZadovanu hodnotu atribUtu Sample
Type (Typ vzorky) z rozbalovacieho zoznamu.

5. Vrozbalovacom zozname Sex Reporting (Vykazovanie pohlavia) vyberte hodnotu atributu.
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6.
7.

V rozbalovacom zozname Screen Type (Typ vySetrenia) vyberte hodnotu atributu.
Vyberte Edit (Upravit).

Zrusenie platnosti vzorky, davky a skupiny

V zavislosti od kroku spracovania vzorky mézete zrusit platnost jednotlivej vzorky, davky alebo skupiny
vzoriek. Po zru$eni platnosti sa vzorka, ddvka alebo skupina uz nebude spracovavat.

Na zruSenie platnosti jednej alebo viacerych vzoriek pouzite kedykolvek pred vytvorenim vykazu o
teste aplikaciu VeriSeq NIPT Method alebo Batch Manager (Spravca davok).

ZruSenie platnosti pomocou aplikacie VeriSeq NIPT Method

Ak chcete zrusit platnost vzoriek, pocas ich spracovania vykonajte nasledujlce kroky.

1.

4.

Na konci kazdého procesu aplikacie Workflow Manager (Spravca pracovného postupu) vyberte v
okne Well Comments (Komentare k jamkam) jednotlivé jamky, ktoré chcete oznacit ako chybové, a
potom vyberte moznost OK.

V rozbalovacich ponukach vyberte aspon jednu poznamku alebo oznadétre zacliarkavacie poli¢ko
Other (Iné) a zadajte komentar.

Oznacte zacdiarkavacie poli¢ko Fail Sample (Chybna vzorka) a vyberte moznost OK.

Potvrdte, Ze systém ma povazovat danu vzorku za chybovu.

ZruSenie platnosti pomocou aplikacie Batch Manager (Spravca davok)

Na zruSenie platnosti nasledujucich poloziek pouzite aplikaciu Batch Manager (Spravca davok):

Vzorka.
Davka pred dokon&enim kroku Pool (Skupina).

Skupina vzoriek po dokoné&eni kroku Pool (Skupina) a pred vygenerovanim vykazu o teste.

POZNAMKA Pred spustenim aplikacie Batch Manager (Spravca davok) ukongite vSetky aktudlne

spustené metddy.

Pristup k aplikacii Batch Manager (Spravca davok)

Na pristup k aplikacii Batch Manager (Sprdvca davok) pouzite jednu z nasledujucich moznosti:

V softvéri App Launcher (Spustac aplikacie) vyberte moznost VeriSeq NIPT Batch Manager.

Na pocitaci pripojenom k sieti prejdite na C:\Program Files
(x86) \HAMILTON\Methods\VeriSegNIPT a otvorte subor metddy aplikacie Batch Manager
(VerisegNIPT Batch Manager.med) s ovlddac¢om chodu Hamilton Run Controller.
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ZruSenie platnosti vzorky

1
2
3.
4

Otvorte aplikaciu Batch Manager.
Zadajte ID davky a meno pouzivatela alebo inicialy obsluhy a vyberte moznost OK.

Na schéme davkovej dosti¢ky vyberte polohu jamky spojenu s nelspesnou vzorkou.

Skontrolujte, ¢i sa zobrazuje spravna vzorka, a vyberte moznost Invalidate Sample (Zrusit platnost

vzorky).

Zadajte dovod zlyhania a vyberte moznost Invalidate (Zrusit platnost).
Na schéme dosticky davky sa vzorka so zrusenou platnostou zmeni zo zelenej na ¢ervenu a stav
davky sa zmeni zo stavu valid (platnd) na stav failed (neplatna).

ZruSenie platnosti davky

1
2
3.
4

Otvorte aplikaciu Batch Manager.
Zadajte ID davky a meno pouzivatela alebo inicialy obsluhy a vyberte moznost OK.
Na schéme dosticky davky vyberte moznost Invalidate Batch (Zrusit platnost davky).

Zadajte dovod zlyhania a vyberte moznost Invalidate (Zrusit platnost).
Ak v davke neexistuju ziadne platné skupiny, vSetky vzorky na schéme dosti¢ky davky zmenia
zafarbenie zo zeleného na ¢ervené. Platné skupiny v rdmci davky zostdvaju platné.

ZruSenie platnosti skupiny

Otvorte aplikaciu Batch Manager.

Zadajte ID davky a meno pouzivatela alebo inicidly operatora a vyberte moznost Pool Manager
(Sprava skupiny).

Naskenujte ¢iarovy kéd skupiny.
Zadajte meno pouzivatela alebo inicidly operatora a kliknite na moznost OK.

Zadajte dovod zlyhania a vyberte moznost Invalidate (Zrusit platnost).

Nahranie harku vzoriek

Prostrednictvom aplikacie Batch Manager (Spravca ddvok) nahrajte harok vzoriek s informaciami o
vzorkach. Tato funkcia slizi na nahratie alebo zmenu informacii o vzorke vo velkych suboroch.

—_

2.
3.
4.

Otvorte aplikaciu Batch Manager.
Zadajte ID davky a meno pouzivatela alebo inicialy obsluhy a vyberte moznost OK.
Vyberte moznost Upload New Sample Sheet (Nahrat novy harok vzoriek).

Vyberte pozadovany harok vzoriek, potom vyberte OK.

Dal$ie podrobnosti o tom, aké informécie je potrebné uviest do harku vzoriek, ndjdete v &asti Zadanie
hdrku vzoriek na strane 7.
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Sample Cancellation (ZruSenie vzorky)

Otvorte aplikaciu Batch Manager.
Zadajte ID davky a meno pouzivatela alebo inicialy obsluhy a vyberte moznost OK.
Na schéme dosticky davky vyberte polohu jamky spojenu so zruSenou vzorkou.

Potvrdte, Ze sa zobrazuje spravna vzorka, a vyberte moznost Cancel Sample (Zrusit vzorku).

o oa WS

Zadajte doévod zlyhania a vyberte moznost Cancel (Zrusit).
Na schéme dosti¢ky davky sa zrusena vzorka zmeni zo zelenej na ¢ervenu.

VeriSeq NIPT Services

Softvér VeriSeq NIPT Services obsahuje niekolko nastrojov, ktoré sa pouzivaju na konfiguraciu a
overenie pristroja ML STAR a softvéru Workflow Manager. Tieto nastroje nie su potrebné pre normainu
prevadzku systému, ale mozu byt potrebné na pomoc pracovnikom technickej podpory spolo¢nosti
lllumina Hamilton pri rieSeni problémov so systémom. Tieto nastroje sa tiez pouzivaju na Upravu
systémovych parametrov z dévodu kolisania hustoty klastra.

Spustenie softvéru VeriSeq NIPT Services

Pred spustenim softvéru Services ukoncite vSetky spustené metddy.

Ak chcete spustit softvér VeriSeq NIPTServices, spravte to jednym z nasledujlcich sposobov:

* V nastroji na spustanie aplikacii App Launcher vyberte moznost VeriSeq NIPT Services.

* VpoditaCipripojenom k sieti prejdite do prie€inka C:\Program Files
(x86)\HAMILTON\Methods\VeriSegNIPT\ a pomocou aplikacie Hamilton Run Controller otvorte
subor metddy VeriSeq NIPT Services (VeriSegNIPT Service.med).

Service Tools (Nastroje sluzieb) umoznuju nasledujuce:

* Individual Tests (Jednotlivé testy) — testy komponentov pouzivané na rieSenie problémov s
hardvérom ML STAR.

* Service Tools (Nastroje sluzieb) — nastroje pouzivané na konfiguraciu softvéru Workflow Manager.

Individual Tests (Jednotlivé testy)

Na pomoc pri rieSeni problémov s hardvérom, ktoré sa vyskytli v softvéri Workflow Manager, mézu byt
potrebné nasledujluce systémové testy.

Systémovy test Popis

Barcode/Autoload  Testuje spravnu konfiguraciu systémovej plosiny, funkciu AutoLoader a
funkciu skenovania ¢iarovych kédov.
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Systémovy test Popis
CPAC Testuje funkénost vyhrievacich plosinovych systémov CPAC. Kontrolujte
tiez spravne zapojenie jednotlivych jednotiek do riadiacej skrinky.

BVS Vacuum Testuje funkénost zakladného vakuového systému (BVS) na plosSine, aby
sa potvrdilo, Ze vdkuum je v prevadzke a je schopné dosahovat
prevadzkové tlaky.

Independent Testuje funkénost nezavislych pipetovacich kanalov. Testuje zadrziavanie
Channel kvapaliny, aby sa zistilo, ¢i pipetovacie kanaly nepresakuju a ¢i su
dodavané objemy konzistentné.

iSwap Testuje funkénost robotického ramena iSwap a potvrdzuje hrubé vyukové
pozicie plosiny.

96-Head Testuje funkénost pipetovacej Spicky CO-RE 96. Testuje zadrziavanie
kvapaliny, aby sa zistilo, ¢i pipetovacie kanaly nepresakuju a ¢i su
dodavané objemy konzistentné.

Jednotlivé testy vykonavajte nasledovnym spésobom.

1. Vyberte konkrétny test, ktory sa ma vykonat.

POZNAMKA Moznost Full I0Q Execution (Vykonanie celej 10Q) postupne spusti vSetkych Sest
testov.

2. Postupujte podla pokynov na obrazovke, robte si poznamky z pozorovania funkcii zariadenia a
pripadnych systémovych chyb.
Po dokoné&eni metddu ukondite vyberom moznosti Abort (Prerusit).

4. Ak sazobrazi vyzva na poskytnutie systémovych protokolov trasovania vygenerovanych pocas
testu, protokoly su k dispozicii na adrese C:\Program Files (x86)\HAMILTON\LogFiles a
zacinaju na veriSegNIPT Services.
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Service Tools (Nastroje sluzieb)

Services Tools (Nastroje sluzieb) umoznuju konfiguraciu softvéru Workflow Manager (Spravca
pracovného postupu) a niektorych parametrov analyzy.

Systémovy test Popis

Server Nakonfiguruje a otestuje prepojenie medzi softvérom VeriSeq NIPT
Configuration Workflow Manager a VeriSeq NIPT Assay Software. Spravna komunikacia
(Konfiguracia medzi tymito systémami je pre funkciu softvéru Workflow Manager
servera) nevyhnutna.

Assay Pouziva sa na resetovanie vychodiskovej koncentracie kniznice.

Configuration

(Konfiguracia

rozboru)

Deck Teach Pouziva sa na export a import nau¢enych pozicii plosin zo suboru.
Tool (Nastroj na

ucenie pozicii

plosiny)

Server Configuration (Konfiguracia servera)

Ak sa zmeni adresa siete miestneho servera VeriSeq Onsite Server v2, nasmerujte aplikaciu Workflow
Manager (Sprdvca pracovného postupu) na novu adresu nasledovne:

1.V ponuke Services Tools (Nastroje sluzieb) vyberte moznost Server Configuration (Konfiguracia
servera).

PrepiSte adresu URL novou adresou miestneho servera Onsite Server.

3. Vyberte moznost Test Connection (Testovat pripojenie) na odoslanie skisobnej spravy.
Ak sa tato sprava nedoruci, obratte sa na oddelenie technickej podpory spolo¢nosti lllumina.

4. Na obrazovke System Configuration (Konfigurdcia systému) vyberte moznost OK a potom vyberom
moznosti Apply (PouzZit) ulozte novu adresu.

Ked aktualizujete sietovu adresu, musite aktualizovat aj certifikat SSL v pocitaci so spustenou
aplikaciou Workflow Manager. Prejdite k VeriSeq NIPT Assay Software v2 cez tento pocitac a pozrite si
Stiahnutie a instaldcia certifikdtu na strane 33.

Povolenie na aktualizaciu hesla automatizacie pre zariadenie ML STAR maju iba terénni servisni technici
spoloc¢nosti lllumina. Pred zmenou hesla uloZeného na serveri prostrednictvom webového rozhrania sa
uistite, ze pracovnik terénneho servisného oddelenia spolo¢nosti lllumina navstivil vasu stranku a
aktualizoval heslo pre zariadenie ML STAR. Ak aktualizujete heslo vo webovom rozhrani servera bez
jeho aktualizacie v zariadeni ML STAR, systém bude nepouzitelny.
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Assay Configuration (Konfiguracia rozboru)

Pomocou nastroja Assay Configuration (Konfiguracia analyzy) mozete nastavit hodnoty nasledujucich
parametrov:

Target Library Concentration (Cielova koncentracia kniznice) — nastavuje predvolenu hodnotu
koncentracie kniznic v skupinach sekvenatora systém sekvenovania v ramci softvéru Workflow
Manager (Spravca pracovného postupu). Hodnoty koncentracie sa aplikuju v priebehu procesu
vkladania do skupiny pre kazdy chod zvl&st. Dal$ie informacie najdete dokumente Pribalovy letdk
k testu VeriSeq NIPT Solution v2 (dokument ¢. 1000000078751).

Default Sex Chromosome Reporting (Predvolené vykazovanie pohlavnych chromozémov) — uréuje
atribut, ktory sa ma priradit vzorkam, ked' je pocas pripravy vzorky zvolené tlacidlo Use Default
(Pouzit predvolené). Nastavte tento parameter na Yes (Ano) alebo No (Nie).

Screen Type (Typ vySetrenia) — uruje typ vySetrenia pre vzorku. Nastavte tento parameter na
Basic (Zakladné) alebo Genomewide (Cely genom).

Parametre analyzy nakonfigurujte nasledovne.

1.

2.

Vyberte moznost Assay Configuration (Konfiguracia analyzy) a nakonfigurujte parametre podla
potreby.

* Upravte pole Target Library Concentration (pg/ul) (Cielova koncentracia kniznice (pg/ul)) na
pozadovanu hodnotu.

* Upravte parameter Default Sex Chromosome Reporting (Predvolené vykazovanie pohlavnych
chromozémov) na pozadovanu hodnotu.

* Upravte Screen Type (Typ vySetrenia) na poZzadovanu hodnotu.

Zvolte moznost Apply (Pouzit).

Deck Teach Tool (Nastroj na u€enie pozicii plosiny)

Pocas riesenia problémov méze byt potrebné exportovat hodnoty nau¢enych poléh. Pomocou néstroja
Deck Teach Tool (Nastroj na u¢enie pozicii plosiny) vygenerujte zoznam poldh spolu s ich hodnotami.

1.
2.
3.

Dokument €. 1000000067940 v10

Vyberte moznost Deck Teach Tool (Nastroj na u¢enie pozicii plosiny).
Vyberte moznost Export (Exportovat).

Umiestnenie vystupu sa predvolene nastavi na uvedené umiestnenie. Prijmite predvolené
umiestnenie alebo vyberte umiestnenie vystupu pre textovy subor obsahujuci nau¢ené polohy
ploSiny.

Zvolte moznost OK.

Deck Teach Tool (Nastroj na u€enie pozicii ploSiny) uloZzi textovy subor s hodnotami vSetkych
nauc¢enych poloh laboratérneho vybavenia pre instalaciu softvéru Workflow Manager.

Vyberom moznosti Cancel (Zrusit) sa vratite na obrazovku Method Selection (Vyber metddy).

NA DIAGNOSTICKE UCELY IN VITRO.
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Systém sekvenovania novej generacie

Uvod

Pristroj systém sekvenovania novej generdcie vytvara sekvenac¢né &itania pre vsetky vzorky v
kvantifikovanej skupine kniznic a integruje sa so softvérom VeriSeq NIPT Solution v2 pomocou servera
Onsite Server. Udaje sekvenovania vyhodnocuje nastroj Analysis Handler, ktory je sti¢astou softvéru
VeriSeq NIPT Assay Software.

Pri integracii pristroja systém sekvenovania novej generacie so systémom VeriSeq NIPT Solution v2
zvazte nasledujluce skutocnosti.

* Integrécia Uloziska Udajov.
* Vykonnostna kapacita analyzy.

* Obmedzenia siete.

Skupina sekvenovania

Softvér VeriSeq NIPT Assay Software vyZaduje pristroj systém sekvenovania novej generacie, ktory je
schopny vygenerovat Udaje sekvenovania z pripravenej skupiny kniznic podla nasledujucich
Specifikacit:

* Vytvorenie paired-end Citani s 2 x 36 bazami.

* Kompatibilita s indexovymi adaptérmi v stUprave Suprava na pripravu vzoriek VeriSeq NIPT.

* Dvojkanalovy chemicky rozbor.

* Automatické generovanie stborov primarnej analyzy baz (BCL).

Integracia uloziska udajov

Typicky chod sekvenovania pre systém VeriSeq NIPT Solution v2 vyzaduje 25 - 30 GB miesta pre Udaje
sekvenacného systému novej generdcie systém sekvenovania novej generdcie. Skutoé¢nd velkost
Udajov sa mdze lisit v zavislosti od konecénej hustoty klastra. Miestny server Onsite Server poskytuje
viac ako 7,5 TB ulozného priestoru, ¢o je dostatok miesta na priblizne 300 chodov sekvenovania

(7 500/25 = 300).

Na ucely uchovavania udajov prirad'te systém sekvenovania novej generacie systém sekvenovania
novej generacie k miestnemu serveru Onsite Server prostrednictvom jednej z nasledujucich metdd:

* Ako docasné ulozisko udajov pouzite miestny server Onsite Server. V tejto konfiguracii sa pristroj
priradi priamo k serveru a udrziava Udaje v lokalnej jednotke.
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*  Prelaboratérium s vysokym objemom Udajov pouzivajte sietové Ulozisko (NAS). Systém
sekvenovania novej generacie systém sekvenovania novej generacie nakonfigurujte tak, aby sa
sekvenacéné Udaje odosielali priamo na konkrétne umiestnenie v Ulozisku NAS.

V tomto nastaveni nakonfigurujte miestny server Onsite Server tak, aby monitoroval uréené
umiestnenie v UloZisku NAS, ktoré umozriuje serveru monitorovat nadchadzajice chody
sekvenovania. Ak si Zelate zvysit vykonnostné moznosti vzoriek, je mozné pridat viacero systémov
sekvenovania novej generécie systém sekvenovania novej generdcie. Dalsie informécie o pripojeni
servera k Ulozisku NAS najdete v Sprava zdielanej sietovej jednotky na strane 31.

Dalsie informéacie o mapovani systému sekvenovania novej generacie systém sekvenovania novej

generacie na server alebo Ulozisko NAS najdete v navode k systému.

Vykonnostna kapacita analyzy

Plan analyzy VeriSeq NIPT Analysis Pipeline zvy¢ajne spracuva Udaje jedného sekvenovania priblizne
po dobu 5 hodin. Ked rozsirujete vykonnostné moznosti spracuvania vzoriek v laboratoriu, zvazte, ze
jeden server je schopny spracovat maximalne Styri chody za den, ¢o predstavuje celkovo 48 vzoriek x 4
=192 vzoriek za den. Informacie o dalSich rieSeniach vykonnostnych moznosti ziskate od oddelenia
technickej podpory spolo&nosti lllumina.

Obmedzenia siete

Systém VeriSeq NIPT Solution v2 pouziva lokalnu siet (LAN, Local Area Network) laboratéria na prenos
Udajov medzi systémami systém sekvenovania novej generacie, serverom Onsite Server a Uloziskom
NAS (ak je nakonfigurované). Pri rozSirovani priepustnosti pre prenos Udajov o vzorkach zvazte
nasledujlice obmedzenia prevadzky infrastruktury IT:

* Priemerna rychlost prenosu Udajov priblizne 25 GB vygenerovanych pocas priblizne 10 hodin
prevadzky je priblizne 0,7 MB/s na systém sekvenovania.

* Infradtruktura laboratdria moze tiez umoZzfovat iné zdroje sietového prenosu, ktoré je potrebné
vziat do Uvahy.

VeriSeq NIPT Local Run Manager

Ak pouZivate systém sekvenovania novej generacie systém sekvenovania novej generacie vybaveny
modulom VeriSeq NIPT Local Run Manager, pripravte sa na sekvenovanie nasledujicim spésobom.

1.V module VeriSeq NIPT Local Run Manager vyberte moznost Create Run (Vytvorit chod).
2. Vrozbalovacej ponuke vyberte moznost VeriSeq NIPT.
3. Vyplhte nasledujuce polia:

* Run Name (Nazov chodu) (musi byt novy a jedinecny)
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* Run Description (Popis chodu) (volitelné)

* Pool Barcode (Ciarovy kéd skupiny)

/N UPOZORNENIE

Ciarovy kéd skupiny zadany do modulu Local Run Manager sa musi zhodovat s ¢iarovym
kédom skupiny zadanym do aplikacie Workflow Manager. Nespravne konfiguracie chodu
softvér VeriSeq NIPT Assay Software zamietne a bude sa vyZzadovat opakované
sekvenovanie. Ciarové kédy skupiny musia byt nové a jedineéné. Ciarové kédy
naskenované v minulosti nie je mozné opatovne pouzit, ani ked nedoslo k udalosti
vlozenia do skupiny. Opatovne spustené davky si vyzaduju Cisté, neregistrované
skumavky. Rozbor neprebehne, ak je ¢iarovy kéd spojeny s predtym analyzovanou
davkou alebo akymikolvek prerusenymi udalostami vkladania do skupiny.

4. Vyberte moznost Save Run (UloZit chod).
Po nastaveni chodu mdzete chod spustit pomocou softvéru pristroja.
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VeriSeq NIPT Assay Software v2
Uvod

VeriSeq NIPT Assay Software v2 vytvara Statistiku na U¢ely vyhodnocovania poc¢tu képii chromozému v
testovanych vzorkach a poskytuje stanovenie aneuploidie na chromozémoch vybranych na analyzu.
Vyber chromozdémov na analyzu zavisi od zvoleného typu vySetrenia: zakladné (chromozémy 21, 18, 13,
X aY) alebo vySetrenie celého gendmu (vSetky chromozdmy). Ak vyberiete vySetrenie celého gendmu,
softvér tiez otestuje pritomnost subchromozomalnych oblasti prirastkov alebo strat poctov kopii v
autozome. Pristroj na sekvenovanie novej generacie vytvara vstupy pre analyzu vo forme ¢&itani paired-
end (sparovanych koncov) s 36 bazami.

Systém VeriSeq NIPT Assay Software v2 beZi na miestnom serveri VeriSeq Onsite Server v2. Miestny
server Onsite Server je Ustrednou sucastou systému VeriSeq NIPT Solution v2 a funguje ako
prepojovaci bod medzi aplikaciou VeriSeq NIPT Workflow Manager, pristrojom systém sekvenovania
novej generacie a pouzivatelom.

Systém VeriSeq NIPT Assay Software zoradi ¢itania podla referen¢ného ludského gendému a vykona
analyzu ¢&itani, ktoré sa zoradia na jedine¢nom mieste alebo oblasti v genéme. Systém VeriSeq NIPT
Assay Software vyluci duplicitné &itanie a miesta, ktoré su spojené s vysokym kolisanim pokrytia
euploidnych vzoriek. Udaje sekvenovania sa normalizuju vzhladom na obsah nukleotidov a korekciu
davkovych Géinkov a inych zdrojov neziaducej variability. Informacie o dizke fragmentu cfDNA sa
odvodzuju z ¢itani sekvenovania sparovanych koncov. Systém VeriSeq NIPT Assay Software hodnoti aj
Statistiku pokrytia oblasti sekvenovania, o ktorych je zname, Ze su obohatené o fetalnu alebo matersku
cfDNA. Udaje ziskané z analyzy dizky fragmentov a pokrytia sa pouzivaju na odhad fetéinej frakcie (FF)
kazdej vzorky.

Pri kazdom type vySetrenia vybraného pre danu vzorku z ponuky testov systém VeriSeq NIPT Assay
Software vykaze, ¢i bola zistena anomadlia, alebo nie. Pri zakladnom vysSetreni su vSetky anomalie
aneuploidie. Pri vySetreni celého gendmu méze byt anomaliou aneuploidia alebo ¢iastocna delécia
alebo duplikacia.

Komponenty softveru VeriSeq NIPT Assay
Software

Systém VeriSeq NIPT Assay Software nepretrzZite pracuje a monitoruje nové Udaje sekvenovania poich
pridani do prie€inka Input (Vstupny priecinok) v miestnom serveri Onsite Server. Po identifikacii nového
chodu sekvenovania sa spusti tok udajov nasledujlcim spésobom.
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Obrazok 3 Schéma toku udajov

Monitorovanie

Zisteny novy priec¢inok so
sekvenacnymi datami

Predbezné kontroly
sekvenovania

Predbezna kontrola
zlyhala. Upozornit
uzivatefa

.

Sekvenovanie

Cakajte na
dokoncenie
sekvenovania

Sequencing Timed Out
(Vyprsal ¢asovy limit
sekvenovania)
Upozornit pouzivatela

Qc

QC dat
sekvenacného
cyklu

Sequencing QC failed.
(Kontrola kvality
sekvenovania zlyhala)
Upozornit’ pouzivatela

Analyza

Zaradte
sekvenovanie na analyzu

Spustit'
analyzu, ak
zlyhala (skusit'
znova 3-krat)

Analyza zlyhala.
Upozornit’
pouzivatela

Reportovanie

Vytvorit reporty

Hlasenie zlyhalo.
Upozornit’
pouzivatela
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Monitoring (Sledovanie) — predbeZne kontroluje platnost nového chodu sekvenovania. Ked' softvér
zisti novy chod sekvenovania, vykonaju sa nasledujlce kontroly platnosti:

a. Kontroluje kompatibilitu parametrov chodu s o¢akavanymi hodnotami.
b. Priradi prietokovu kyvetu k znamej existujlcej skimavke skupiny.

c. Potvrdzuje, Ze skupina este nebola spracovana. Systém neumoznuje opakovany chod.
Ak niektora kontrola zlyha, pouzivatel dostane upozornenie prostrednictvom systému e-mailovych
oznameni a prostrednictvom protokolu vystrah vo webovom pouzivatel'skom rozhrani.

Sequencing (Sekvenovanie) — neustale sleduje dokoncenie chodu sekvenovania. Nastaveny
¢asovac definuje ¢asovy limit pre dokonc¢enie chodu. Ak ¢asovy limit vyprsi, pouzivatel dostane
upozornenie prostrednictvom systému e-mailovych oznameni a prostrednictvom protokolu vystrah
vo webovom pouzivatel'skom rozhrani.

QC (Kontrola kvality) — kontroluje subory InterOp QC vygenerované systémom sekvenovania
systém sekvenovania. Softvér VeriSeq NIPT Assay Software kontroluje celkovy pocet klastrov,
hustotu klastrov a skore kvality ¢itani. Pokyny na interpretaciu metrik kontroly kvality InterOp QC
najdete v pouZivatelskej prirucke k softvéru prehliadaca sekvencnej analyzy (dokument ¢.
15020619). Ak kritéria kontroly kvality nie su splnené, pouzivatel dostane upozornenie
prostrednictvom systému e-mailovych oznameni a prostrednictvom protokolu vystrah vo webovom
pouzivatel'skom rozhrani.

Analysis (Analyza) - spravuje front analyzy pre viaceré chody sekvenovania generované réoznymi
pristrojmi nakonfigurovanymi so serverom. Server spracovava ulohy analyzy po jednom na zaklade
principu First In, First Out (FIFO, t. . v poradi, v ktorom dorazia). Po Uspesnom dokonceni jednej
analyzy sa spusti dalSia planovana analyza vo fronte. Ak chod analyzy zlyha alebo vyprsi ¢asovy
limit, systém VeriSeq NIPT Assay Software automaticky znova spusti analyzu az trikrat. Ak dojde k
chybe, pouzivatel dostane upozornenie prostrednictvom systému e-mailovych oznameni a
prostrednictvom protokolu vystrah vo webovom pouzivatel'skom rozhrani.

NA DIAGNOSTICKE UCELY IN VITRO.
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5. Reporting (Vykazovanie) — po dokon&eni analyzy vygeneruje vykaz s koneénymi vysledkami. Ak

doéjde k chybe a vykazy sa nevygeneruju, pouzivatel dostane upozornenie prostrednictvom systému
e-mailovych oznameni a prostrednictvom protokolu vystrah vo webovom pouzivatelskom rozhrani.

Ulohy softvéru VeriSeq NIPT Assay Software

Systém VeriSeq NIPT Assay Software vykondva automatizované ulohy aj Ulohy spustené pouzivatelom.

Automatizované ulohy

Systém VeriSeq NIPT Assay Software vykonava nasledujuce automatizované ulohy:

Zhromazdovanie a ukladanie zaznamov o priprave vzoriek — na konci kazdého kroku vytvori
skupinu vystupnych suborov a ulozi ich do priecinka ProcessLogs, ktory sa nachadza v prie€inku
Output (Vystupny priedinok). Prehlad najdete v Struktira stiborov s vykazmina strane 51 a
podrobnosti v Vykazy spracovania na strane 78.

Tvorba upozorneni, e-mailov a vykazov — monitoruje stav platnosti davky, skupiny a vzorky pocas
krokov pripravy vzorky a kontroluje kvalitu Udajov sekvenovania a vysledkov analyzy vzoriek. Na
zéklade tychto kontrol platnosti systém VeriSeq NIPT Assay Software urcuje, ¢i sa ma pokracovat
so spracovanim a ¢i sa maju vysledky vykazat. Systém VeriSeq NIPT Assay Software ukongi
spracovanie, ked sa na zaklade vysledkov kontroly kvality zrusi platnost davky alebo skupiny.
Pouzivatelovi sa odosle e-mailové ozndmenie, vygeneruje sa vykaz a vo webovom pouzivatel'skom
rozhrani sa zaznamena vystraha.

Analyza udajov sekvenovania — analyzuje nespracované Udaje sekvenovania pre kazdu
multiplexovanu vzorku v skupine pomocou integrovaného softvéru NIPT Analysis Software. Systém
VeriSeq NIPT Assay Software uréi skére aneuploidie pre kazdu vzorku. Systém nehlasi vysledky
vzoriek, ktoré pouzivatel zrusil alebo zrusil ich platnost. Pre vzorky, ktoré nespifiaju kritéria kontroly
kvality, sa uvadza explicitné odévodnenie, no vysledky takychto nelspesnych vzoriek sa neberd do
Uvahy. Dalsie informdcie néjdete v NIPT Report (Vykaz NIPT) na strane 57.

Vytvorenie suboru s vysledkami — poskytuje vysledky vzoriek v sibore s hodnotami oddelenymi
tabuldtorom, ktory sa uloZi do prieginka Output (Vystupny prie¢inok). Dalsie informéacie najdete v
dokumente NIPT Report (Vykaz NIPT) na strane 57.

Vytvorenie vykazu - systém VeriSeq NIPT Assay Software generuje vykazy s doplnkovymi
informéaciami o vysledkoch, ozndmenia a vykazy spracovania. Dal$ie informéacie najdete v
Systémové vykazy na strane 51.
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ZruSenie platnosti vzorky, skupiny a davky

Zrusenie platnosti vzorky — systém VeriSeq NIPT Assay Software oznaci jednotlivé vzorky
ako neplatné, ked pouzivatel:

*  Priamo zrusi platnost vzorky.

*  Pred vytvorenim skupin sa zrusi platnost celej dosti¢ky pocas pripravy kniznice.

Ked je vzorka oznacena ako neplatnd, automaticky sa vygeneruje vykaz o zneplatneni vzorky,
pozrite Sample Invalidation Report (Vykaz o zruseni platnosti vzorky) na strane 76.

Vytvorenie vykazu o zruseni platnosti skupiny a davky — platnost skupiny a ddvky méze
zrusit iba uzivatel. Systém nespracovava skupiny so zruSenou platnostou. Platnost skupin,
ktoré uz boli vytvorené z neplatnej davky, sa automaticky nezrusi a systém ich moze dalej
spracovat. Nové skupiny vSak nie je mozné vytvorit z davky so zrusenou platnostou. Ked' sa
zrus$i platnost skupiny a su splnené nasledujlice podmienky, systém vytvori Pool Retest
Request Report (Vykaz Ziadosti o opakovanie testu skupiny):

* Davka je platna.
* Pre tuto davku uz nie su k dispozicii ziadne dalSie skupiny.
* Pocet povolenych skupin z davky nebol vy&erpany.

Dal$ie informéacie najdete v Pool Retest Request Report (Vykaz Ziadosti o opakovanie testu
skupiny) na strane 78.

Riadenie opakovaného testu

Chybné skupiny — chybné skupiny su zvyc¢ajne skupiny, ktoré nepresli sekvenovacou
metrikou kontroly kvality. Ak sa chod dokondéi, systém VeriSeq NIPT Assay Software
nepokracuje v spracovani chybnych skupin. Zopakujte sekvenovanie s pouzitim druhej
alikvotnej ¢asti skupiny s upravenymi pomermi skupiny k HT1, koncentraciou skupiny alebo
obomi upravenymi parametrami.

Chybné vzorky - softvér umoznuje v pripade potreby opakované testovanie chybnych
vzoriek. Chybné vzorky sa musia zaclenit do novej davky a opakovane spracovat vykonanim
krokov analyzy.

Opakovanie — systém opatovne neanalyzuje skupiny so vzorkami, ktoré uz boli Uspesne

spracované a vykazané. Znova spracujte vzorku opatovnym umiestnenim vzorky do novej
davky.

Ulohy pouzivatela

Softvér VeriSeq NIPT Solution v2 umozniuje pouzivatelom vykonavat tlohy nasledujicim spésobom.

Pomocou softvéru Workflow Manager (Spravca pracovného postupu):
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Oznacit nasledujuce polozky ako neplatné:
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— VsSetky vzorky priradené do skupiny.

* Oznacit danu vzorku ako zrusenu. V zavere¢nom vykaze s vysledkami potom VeriSeq NIPT Assay
Software oznadi vysledok ako zruseny.

Pomocou VeriSeq NIPT Assay Software:

* Nakonfigurujte softvér, ktory budete nainstalovat a integrovat do infrastruktury laboratérne;j siete.

* Zmente nastavenia konfiguracie, ako su nastavenia siete, umiestnenia zdielanych prieinkov a
sprava pouzivatelskych uctov.

* Zobrazte stav systému a davok, vykazov zo spracovania vysledkov a davok, protokoly o ¢innosti a
audite a vysledky analyzy.

POZNAMKA Moznost vykondvat Glohy zavisi od opravnenia pouzivatela. Dalsie informacie najdete v
Priradenie roli pouZivatela na strane 29.

Sequencing Handler (Sekvenény manipulator)

Softvér VeriSeq NIPT Assay Software spravuje chody sekvenovania generované sekvenénymi pristrojmi
prostrednictvom systému Sequencing Handler (sekvenény manipulator). Identifikuje nové chody
sekvenovania, overuje parametre chodov, a priraduje Ciarovy kod skupiny k znamej skupine vytvorenej
pocas procesu pripravy kniznice. Ak nie je mozné vytvorit priradenie, vygeneruje sa oznamenie pre
pouzivatela a spracovanie chodu sekvenovania sa zastavi.

Po Uspesnom dokonceni overenia bude systém VeriSeq NIPT Assay Software pokracovat v
monitorovani dokonc¢enia chodov sekvenovania. Dokonéené chody sekvenovania sa zaradia do
poradia, aby ich spracoval systém Analytic Pipeline Handler (dalSie informacie najdete v Easti Analytic
Pipeline Handler na strane 24).

Kompatibilita chodu sekvenovania

Softvér VeriSeq NIPT Assay Software analyzuje len tie chody sekvenovania, ktoré su kompatibilné s
analytickym pracovnym postupom cfDNA.

Na generovanie priradeni baz pouzivajte len kompatibilné metddy sekvenovania a verzie softvéru.

POZNAMKA Pravidelne monitorujte metriky vykonnosti idajov sekvenovania, aby ste sa uistili, ze
kvalita Udajov je v ramci Specifikacie.

Modul VeriSeq NIPT Local Run Manager konfiguruje sekvenovanie pomocou nasledujicich parametrov

¢itania:

* Chod paired-end s nacitanim v chode 2 x 36.

* Dvojité indexovanie s dvomi 8-chodovymi ¢itaniami indexu.
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Analytic Pipeline Handler

Program Analytic Pipeline Handler spusti plan analyzy na ucely detekcie aneuploidie. Plan spracovava
chody sekvenovania po jednom s priemernym trvanim menej ako 5 hodin na skupinu. Ak analyza
nespracuje skupinu alebo nedokon¢i analyzu z dévodu vypadku napajania alebo vypr$ania ¢asového
limitu, Analytic Pipeline Handler automaticky znovu zaradi chod. Ak spracovanie skupiny zlyha trikrat za
sebou, Analytic Pipeline Handler oznaci chod za neuspesny a vygeneruje chybové hlasenie.

Uspesny chod analyzy spusti vygenerovanie vykazu NIPT. Dal$ie informécie najdete v dokumente N/PT
Report (Vykaz NIPT) na strane 57.

Casové obmedzenia pracovného postupu a poziadavky na ulozisko udajov

Na analyticky pracovny postup cfDNA sa vztahuju nasledujlice ¢asové obmedzenia a poziadavky na
ulozisko udajov.

Parameter Predvolena hodnota
Maximalna doba sekvenovania 20 hodin

Maximalny ¢as analyzy 10 hodin

Minimalna kapacita UlozZiska scratch 900 GB

Webové uzivatelské rozhranie

Softvér VeriSeq NIPT Assay Software hostuje miestne webové pouzivatelské rozhranie, ktoré umoznuje
jednoduchy pristup k miestnemu serveru Onsite Server z ktoréhokolvek miesta v sieti. Webové
pouzivatel'ské rozhranie poskytuje nasledujuce funkcie:

POZNAMKA Webové pouzivatelské rozhranie softvéru VeriSeq NIPT Assay Software nepodporuje
mobilné zariadenia.

* View recent activities (Zobrazenie neddvnych ¢innosti) — zobrazuje kroky dokoncené pocas
vykondavania analyzy. Systém e-mailovych ozndmeni upozorni pouzivatela na mnohé z tychto
aktivit. Dalie informacie najdete v Ozndmenia softvéru Assay Software na strane 90.

* View errors and alerts (Zobrazenie chyb a vystrah) — zobrazuje problémy, ktoré mézu zabranit
dalSiemu vykonavaniu analyzy. Chybové hlasenia a vystrahy sa uzivatelovi odosielaju
prostrednictvom systému e-mailovych oznameni. Dal$ie informéacie najdete v Ozndmenia softvéru
Assay Software na strane 90.
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* Configure the server network settings (Konfiguracia nastaveni siete servera) — pracovnici
spoloc¢nosti lllumina zvyc¢ajne konfiguruju siet pocas instalacie systému. Ak lokalna siet vyzaduje
zmeny v IT, mbZe byt potrebné vykonat Upravy. Dalsie informécie najdete v Konfigurécia nastaveni
Siete a servera na strane 33.

* Manage server access (Sprava pristupu k serveru) — miestny server Onsite Server umozfuje pristup
na Urovni spravcu a obsluhy. Tieto Urovne pristupu riadia zobrazovanie ¢innosti, vystrah a
protokolov chyb a Upravu nastaveni sietového pripojenia a mapovania tdajov. Dalsie informacie
najdete v dokumente Spravovanie pouzivatelov na strane 29.

* Configure sequencing data folder (Konfiguracia prie€inka s Udajmi sekvenovania) — pri
predvolenom nastaveni server uklada udaje sekvenovania. Na rozs$irenie kapacity na ukladanie
Udajov je véak mozné pridat centralne UloZisko NAS. Dal$ie informacie najdete v dokumente
Priradenie serverovych diskov na strane 43.

* Configure email notification subscribers list (Konfiguracia zoznamu odberatelov e-mailovych
oznameni) — sprava zoznamu odberatelov e-mailovych oznameni s chybovymi spravami a
vystrahami ohladom spracovania analyzy. Dalsie informéacie najdete v Konfigurécia e-mailovych
oznameni systému na strane 35.

* Update the server (Aktualizujte server) - v pripade potreby aktualizuje Onsite Server opera¢ny
systém. Aktualiza&né baliky si mozete prevziat zo systému lllumina a pouzit ich na server. Dal$ie
informacie najdete v Aktualizovat serverna strane 44.

* Reboot or shutdown the server (ReStartovanie alebo vypnutie servera) — v pripade potreby sa
server restartuje alebo vypne. Restartovanie alebo vypnutie méze byt potrebné, aby sa uplatnili
zmeny nastavenia alebo ako ndprava v pripade chyby servera. Dalsie informéacie uvadzaju
Restartovanie servera na strane 45 a Vypnutie servera na strane 46.

* Configure database backup encryption (Konfiguracia Sifrovania zaloh databazy) — umozniuje
Sifrovanie a nastavenie hesla na Sifrovanie zaloh databazy servera. Tato funkcia tiez umoznuje
vytvorenie do&asnej nezasifrovanej zalohy. Dalsie informécie najdete v Konfigurécia sifrovania
zalohy na strane 36.

* Configure network passwords (Konfiguracia sietovych hesiel) — umoznuje nastavit sietové hesla na

komunikaciu medzi serverom, sekvenatormi systém sekvenovania a pristrojmi VeriSeq NIPT
Microlab STAR. Dalsie informéacie najdete v Konfigurécia sietovych hesiel na strane 37.

Licenéna zmluva s koncovym pouzivatelom

Pri prvom prihldseni do webového pouzivatel'ského rozhrania sa od vas bude vyZzadovat, aby ste prijali
licenénu zmluvu s koncovym pouzivatelom (End User License Agreement, EULA). Ak chcete stiahnut
licenénu zmluvu do vasho pocitaca, vyberte moznost Download EULA (Stiahnut zmluvu EULA). Softvér
vyzaduje, aby ste pred pokra¢ovanim v praci s webovym pouzivatel'skym rozhranim prijali licenénu
zmluvu EULA.

Dokument &. 1000000067940 v10 25
NA DIAGNOSTICKE UCELY IN VITRO.



Prirucka k softvéru VeriSeq NIPT Solution v2 - IVD

Po prijati zmluvy EULA sa mdzZete vratit na stranku zmluvy EULA a v pripade potreby si tento dokument

stiahnut.

Konfiguracia webového pouzivatel'ského rozhrania

Vyberom ikony Settings (Nastavenia) sa zobrazi rozbalovaci zoznam s nastavenim konfiguracie. V
zavislosti od roly pouzivatela a prislusnych povoleni sa zobrazia moZnosti nastavenia. DalSie informacie
najdete v Priradenie roli pouZivatela na strane 29.

POZNAMKA Technicki pracovnici nemaju pristup k tymto funkciam.

Nastavenie

User
Management
(Sprava
pouzivatelov)

Email
Configuration
(Konfiguracia e-
mailu)

Change Shared
Folder Password
(Zmenit heslo
zdielaného
priecinka)
Reporting
Settings
(Nastavenia
vykazov)

Reboot Server
(ReStartovanie
servera)

Shut Down
Server (Vypnutie
servera)

Popis

Pridanie, aktivacia/deaktivacia a Uprava povoleni pre pouzivatela. Pristup maju
iba servisni technici a spravcovia.

Uprava zoznamu odberatelov e-mailovych oznameni.

Zmena hesla pouzivatela sbsuser na pristup k zdielanym prie¢inkom miestneho
servera Onsite Server. Heslo m6ze obsahovat len alfanumerické znaky.

Pristup maju iba servisni technici alebo spravcovia.

Pristup maju iba servisni technici alebo spravcovia.

Pristup maju iba servisni technici alebo spravcovia.

Prihlasenie do webového pouzivatelského rozhrania

Prihlaste sa do rozhrania VeriSeq NIPT Assay Software nasledujucim spésobom.
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1. Na pocitaci pripojenom k rovnakej sieti ako miestny server Onsite Server otvorte jeden z
nasledujucich webovych prehliadacov:

* Chrome verzie 69 alebo novsi
* Firefox verzie 62 alebo novsi
* Internet Explorer verzie 11 alebo novsi

2. Zadajte IP adresu servera alebo nazov servera poskytnuty spolo¢nostou lllumina pri instalacii,
ekvivalentny formatu https://<Onsite Server IP address>/login. (napr.
https://10.10.10.10/1login).

3. Ak sazobrazi varovanie zabezpecenia prehliadaca, pridajte bezpecnostnu vynimku, aby ste mohli
prejst na prihlasovaciu obrazovku.

Varovanie zabezpecéenia znamen3, Ze v poditaci nie je nainstalovany bezpecénostny certifikat (SSL).

Pri inStalacii tohto certifikatu postupujte podla pokynov v Easti Stiahnutie a instaldcia certifikatu na
strane 33.

4. Na prihlasovacej obrazovke zadajte uzivatel'ské meno a heslo (rozliSuju sa malé a velké pismena)
poskytnuté spolo¢nostou lllumina a potom vyberte moznost Log In (Prihlasit sa).

POZNAMKA Po 10 minttach ne&innosti softvér VeriSeq NIPT Assay Software automaticky odhlasi
aktudlneho pouzivatela.

Ovladaci panel

Po prihlaseni sa zobrazi ovladaci panel softvéru VeriSeq NIPT Assay Software v2. Ovladaci panel je
hlavnym naviga¢nym nastrojom. Na ovladaci panel sa mézete kedykolvek vratit vyberom moznosti
Dashboard (Ovladaci panel) v ponuke.

Ovladaci panel vzdy zobrazuje poslednych 50 zaznamenanych aktivit (ak je ich menej ako 50, zobrazia

sa len tie, ktoré su zaznamenané). Ak si Zelate nacitat predchadzajucich 50 aktivit a prehladavat histériu

aktivit, zvolte moznost Previous (Predchadzajuce) v pravom dolnom rohu tabulky aktivit.

Zobrazenie nedavnych aktivit

Karta Recent Activities (Nedavne aktivity) obsahuje stru¢ny opis nedavnych ¢innosti softvéru VeriSeq
NIPT Assay Software a miestneho servera Onsite Server.

Nazov Popis
When (Kedy) Datum a ¢as ¢innosti.

User Ak sa pouziva, identifikuje pouzivatela, ktory vykonal ¢innost.
(Pouzivatel)
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Nazov Popis

Subsystem Subjekt alebo proces, ktory vykonal ¢innost, ako je pouzivatel, rozbor alebo
(Podsystém) konfiguracia.

Details Opis &innosti.

(Podrobnosti)

Level (Urover)) Urovef priradend danej ¢innosti z nasledujicich moznosti:

« Activity (Cinnost) - oznaguje &innost na serveri, ako je restart systému alebo
prihlasenie/odhlasenie pouzivatela.

» Notice (Upozornenie) — ozna¢uje nelspesne vykonany krok. Moze ist
napriklad o zruSenie platnosti vzorky alebo zlyhanie kontroly kvality.

« Warning (Varovanie) — oznacuje, ze poc¢as normalneho vykondvania a
spravnej hardvérovej funkcie doslo k chybe. M6ze ist napriklad o
nerozpoznané parametre cyklu alebo chybnu analyzu.

Zobrazenie nedavnych chyb
Karta Recent Errors (Nedavne chyby) obsahuje stru¢ny popis poslednych chyb softvéru a servera.

Nazov Popis
When (Kedy) Datum a ¢as ¢innosti.

User Ak sa pouziva, identifikuje pouzivatela, ktory vykonal ¢innost.
(Pouzivatel)

Subsystem Subjekt alebo proces, ktory vykonal ¢innost, ako je pouZzivatel, rozbor alebo
(Podsystém) konfiguracia.

Details Opis ginnosti.
(Podrobnosti)

Level (Urover)) Urovef priradend danej &innosti z nasledujicich moznosti:

» Urgent (Naliehavé) — zavazna hardvérova chyba, ktora narusa prevadzku
systému. Obratte sa na technicku podporu spolo¢nosti lllumina.

o Alert (Vystraha) — chyba poc¢as normalnej prevadzky. M6ze ist napriklad o
problém s poSkodenim disku, volnym miestom alebo konfiguraciou, ktory
brani generovaniu vykazov alebo e-mailovych oznameni.

o Error (Chyba) - chyba systému alebo servera po¢as normalnej prevadzky.
Moéze ist napriklad o problém s konfiguraénym suborom alebo zlyhanie
hardvéru.

Zobrazenie stavu systému a vystrah

Na karte Server Status (Stav servera) sa zobrazuju nasledujuce informacie:

* Date (Datum) — aktualny datum a ¢as.
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* Time zone (Casové pasmo) — &asové pasmo nakonfigurované pre server. Informacie o €asovom
pasme sa pouzivaju pre e-maily, upozornenia a datumy a ¢asy vykazov.

* Hostname (Nazov hostitela) — ndzov systému pozostdva z ndzvu hostitela siete a ndzvu v ramci
systému ndzvov domén (Domain Name System, DNS).

* Disk space usage (Vyuzitie miesta na disku) — percento miesta na disku, ktoré sa momentalne
pouziva na ukladanie Udajov.

* Software (Softvér) — predpisana konfiguracia softvéru (napr. CE-IVD).
* Version (Verzia) -VeriSeq NIPT Assay Software v2 verzia.

* Latest Cybersecurity Patch Version (Najnovsia verzia opravy kybernetickej bezpecnosti) -
najnovsi aktualizaény bali¢ek nainstalovany na serveri.

V stihrne sa mOze zobrazovat aj tlacidlo Server alarm (Alarm servera), ktorym sa vypina alarm ovladaca
RAID. Toto tla¢idlo sa zobrazuje len pouzivatelom s opravnenim spravcu. Ak kliknete na toto tlacidlo,
obratte sa na oddelenie technickej podpory spolo¢nosti lllumina so ziadostou o pomoc.

Spravovanie pouzivatelov

POZNAMKA Povolenie pridavat, upravovat alebo odstranovat povolenia pre technikov a inych
pouzivatelov na ich Urovni maju iba servisni technici a spravcovia.

Priradenie roli pouzivatela

Roly pouzivatela definuju pristup pouzivatela a prava na vykondvanie ur¢itych uloh.

Rola Popis

Service (Servis) Servisny technik spolo¢nosti lllumina, ktory vykonava pociato¢nu instalaciu a
nastavenie systému (vratane vytvorenia spravcu). Taktiez riesSi problémy,
vykonava opravy servera, nastavuje a meni konfiguracie a poskytuje nepretrzitu
podporu softvéru.

Administrator Spravca laboratdria, ktory nastavuje a udrziava konfiguraciu, spravuje
(Spravca) pouzivatelov, definuje zoznam odberatelov e-mailov, meni heslo zdielaného
prie€inka a reStartuje a vypina server.

Technician Laboratorny technik, ktory dozerd na stav a vystrahy systému.
(Technik)

Pridanie pouzivatelov

Pri ivodnej inStalacii servisny technik spolo¢nosti lllumina prida spravcu.

Pouzivatelia sa pridavaju nasledujucim spésobom.
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Na stranke User Management (Sprava pouzivatelov) vyberte polozku Add New User (Pridat nového
pouzivatela).

POZNAMKA Vsetky polia su povinné.

Zadajte meno pouZivatela. Musia spifiat nasledovné poziadavky.
* Musia obsahovat len malé alfanumerické znaky (a—za 0-9).
*  Musi mat dizku 4 — 20 znakov a aspori jednu &islicu.

* Prvy znak neméze byt Cislica.

POZNAMKA Pouzivatel'ské meno nerozliSuje malé a velké pismena.

Softvér VeriSeq NIPT Assay Software pouziva pouzivatelské mena na identifikaciu os6b zapojenych
do réznych aspektov spracovania analyzy a interakcii so softvérom VeriSeq NIPT Assay Software.

Zadajte celé meno pouzivatela. Celé meno sa zobrazuje iba v profile pouzivatela.

Zadajte a potvrdte heslo.

Hesld musia mat 8 — 20 znakov a obsahovat aspon jedno velké pismeno, jedno malé pismeno a
jedno ¢islicu.

Zadajte e-mailovu adresu pouzivatela.

Pre kazdého pouzivatela sa vyzaduje jedine¢nd e-mailova adresa.

V rozbalovacom zozname vyberte pozadovanu rolu pouzivatela.

Ak chcete okamzite aktivovat pouzivatela, oznacte policko Atcive (Aktivny). Ak pouzivatela chcete
aktivovat neskor (t. j. po Skoleni), zruste zaciarknutie policka.

Ak chcete ulozit a potvrdit zmeny, dvakrat vyberte moznost Save (UloZit).

Novy pouzivatel sa teraz zobrazi na stranke User Management (Sprdva pouzivatelov).

Uprava pouzivatelov

Informacie o pouzivatelovi mbéZete upravit nasledovnym spdsobom.

1.
2.
3.

Na stranke User Management (Sprava pouzivatelov) vyberte meno pouzivatela.
Upravte informacie o pouzivatelovi a potom vyberte moznost Save (UloZzit).

Zmeny potvrdite opatovnym kliknutim na moznost Save (Ulozit).
Zmeny pouzivatela sa zobrazia na obrazovke User Management (Sprava pouzivatelov).

Deaktivacia pouzivatelov

Pouzivatela deaktivujete nasledujucim spésobom.

1.

Na stranke User Management (Sprava pouzivatelov) vyberte meno pouzivatela.

2. Zruste oznacenie zaciarkavacieho policka Activate (Aktivovat) a potom vyberte moznost Save
(Ulozit).
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3. Vpotvrdzujlcej sprave vyberte moznost Save (UloZit).
Stav pouzivatela na obrazovke User Management (Sprava pouzivatelov) sa zmeni na Disabled
(Deaktivovany).

Sprava zdielanej sietovej jednotky

POZNAMKA Povolenie pridavat, upravovat alebo odstrafiovat umiestnenia zdielanych prieginkov
maju iba servisni technici alebo spravcovia.

Pridanie zdielanej sietovej jednotky

Nakonfigurujte systém tak, aby ukladal Udaje sekvenovania na vyhradené lloZisko NAS, a nie na server
pripojeny k systému sekvenovania. Ulozisko NAS m6ze poskytnut vacésiu Uloznu kapacitu a nepretrzité
zalohovanie Udajov.
1. Na ovlddacom paneli (Dashboard) vyberte moznost Folders (Priecinky).
2. Zvolte moznost Add folder (Pridat priec¢inok).
3. Zadajte nasledujuce informacie poskytnuté spravcom IT:
* Location (Umiestnenie) — Uplna cesta k umiestneniu na Ulozisku NAS vratane priecinka, v ktorom
su ulozené udaje.
* Username (Pouzivatel'ské meno) — pouzivatel'ské meno ur¢ené pre miestny server Onsite
Server, ked pristupuje k Ulozisku NAS.
* Password (Heslo) — heslo ur¢ené pre server Onsite Server, ked pristupuje k Ulozisku NAS.
4. Vyberte Save (UlozZit).

Vyberte Test a otestujte pripojenie k Ulozisku NAS.
Ak pripojenie zlyha, overte u spravcu IT, ¢i mate spravny nazov servera, nazov umiestnenia,
pouzivatel'ské meno a heslo.

6. Restartujte server, aby sa zmeny prejavili.

POZNAMKA Nastavenie zdielanej sietovej jednotky mdze podporovat iba jeden prie¢inok s Udajmi
sekvenovania.

Uprava zdielanej sietovej jednotky

1. Na ovladacom paneli (Dashboard) vyberte moznost Folders (Priecinky).
Upravte cestu v poli Location (Umiestnenie) a vyberte moznost Save (UloZit).

3. Vyberom moznosti Test otestujete pripojenie k Ulozisku NAS.
Ak pripojenie zlyha, overte u spravcu IT, ¢i mate spravny ndzov servera, ndzov umiestnenia,
pouzivatel'ské meno a heslo.

Dokument &. 1000000067940 v10 31
NA DIAGNOSTICKE UCELY IN VITRO.



Prirucka k softvéru VeriSeq NIPT Solution v2 - IVD

Odstranenie zdielanej sietovej jednotky

1. Na ovladacom paneli (Dashboard) vyberte moznost Folders (Priecinky).

2. Ak chcete zmenit umiestnenie, vyberte prislusnu cestu.

3. Ak chcete odstranit externy priecinok sekvenovania, vyberte moznost Delete (Odstranit).

Konfiguracia nastaveni siete a certifikatu

Obrazovku llluminaNetwork Configuration (Konfiguracia siete) pouziva terénny servisny technik
spolo¢nosti na konfiguraciu nastavenia siete a certifikatov po¢as pociato¢nej instalacie.

POZNAMKA Povolenie na zmenu nastaveni siete a certifikatu maju iba servisni technici a

spravcovia.

1. Naovladacom paneli vyberte moznost Configuration (Konfiguracia).

2. Vyberte kartu Network Configuration (Konfiguracia siete) a podla potreby nakonfigurujte
nastavenia siete.

3. Vyberte kartu Certification Configuration (Konfiguracia certifikatu) a vygenerujte certifikat Secure
Sockets Layer (SSL).

Konfiguracia nastaveni certifikatu

Certifikat Secure Sockets Layer (SSL) je datovy subor, ktory umoziuje bezpecné prepojenie medzi
miestnym serverom Onsite Server a prehliadacom.

1. Na karte Certificate Configuration (Konfiguraciacertifikatu) viete nakonfigurovat nasledujtice
nastavenia certifikatu SSL:

Laboratory Email (E-mail laboratdria) — kontaktny e-mail testovacieho laboratéria (vyzaduje sa
platny format e-mailovej adresy).

Organization Unit (Organiza¢na jednotka) — oddelenie.

Organization (Organizacia) — nazov testovacieho laboratéria.
Location (Miesto) — adresa testovacieho laboratdria.

State (Regidn) — miesto, kde sa nachadza testovacie laboratérium.
Country (Krajina) — krajina, kde sa nachadza testovacie laboratérium.

Certificate Thumbprint (SHA1) (Kryptograficky odtlacok certifikatu) — identifikacné Cislo
certifikatu.

SHA1 zabezpeduje, Ze pouzivatelom sa nebudu zobrazovat varovania certifikatu pri pristupe k
softvéru VeriSeq NIPT Assay Software v2. Po vygenerovani alebo opdtovnom vygenerovani
certifikatu sa zobrazi certifikat SHA1. Dalsie informacie najdete v dokumente Obnovenie
certifikdtu na strane 34.
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2. Vyberom Save (Ulozit) vykonané zmeny potvrdite.

Konfiguracia nastaveni siete a servera

POZNAMKA Koordinujte v§etky zmeny nastaveni siete a servera so spravcom IT, ¢im sa vyhnete

chybam pripojenia k serveru.

1. Na konfiguraciu siete a miestneho servera Onsite Server pouzite kartu Network Configuration
(Konfiguracia siete):

Static IPAddress (Staticka IP adresa) — IP adresa uréena pre miestny server.
Subnet Mask (Maska podsiete) — maska podsiete lokdlnej siete.
Default Gateway Address (Predvolend adresa brany) — predvolena adresa IP smerovaca.

Hostname (Nazov hostitela) — uréeny nazov odkazujuci na miestny server Onsite Server v sieti
(definovany ako Localhost (Lokalny hostitel) v predvolenom nastaveni).

DNS Suffix (Pripona DNS) — ur¢end pripona DNS.
Nameserver 1 and 2 (Nazov servera 1a 2) - IP adresy alebo nazvy servera DNS.

NTP Time Server 1 and 2 (Casovy server NTP 1 a 2) — servery pre synchronizaciu ¢asu v stlade
s protokolom NTP (Network Time Protocol).

MAC Address (Adresa MAC) - MAC adresa serverovej siete (len na Citanie).

Timezone (Casové pasmo) — miestne asové pasmo servera.

2. Skontrolujte, ¢i su zadané Udaje spravne, a potom vyberom moznosti Save (Ulozit) restartujete
server a implementujete vykonané zmeny.

/N UPOZORNENIE

Nespravne nastavenia mdzu narusit spojenie so serverom.

Stiahnutie a instalacia certifikatu

Stiahnutie a instaldcia certifikdtu SSL pre softvér VeriSeq NIPT Assay Software v2:

1. Na ovlddacom paneli vyberte moznost Configuration (Konfiguracia).

2. Vyberte kartu Certification Configuration (Konfiguracia certifikacie).

3. Naobrazovke Network Configuration (Konfiguracia siete) vyberte moznost Download Certificate
(Stiahnut certifikat).
Subor certifikatu root_cert.der sa stiahne.
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10.

1.

12.

13.

POZNAMKA Ak sa zobrazi vyzva na uloZenie stboru, vyberte dobre zapamétatelné miesto. V
opacnom pripade urcéte predvolené umiestnenie stiahnutého suboru. Niektoré
prehliadace automaticky ukladaju stiahnuté subory do prie€inka stiahnutych
suborov.

Otvorte priecinok v pocitaci, do ktorého ste ulozili subor.

Kliknite pravym tla¢idlom mysi na subor root_cert.der a vyberte moznost Install Certificate
(InStalovat certifikat).

Ak sa zobrazi okno s upozornenim zabezpecenia, vyberte moznost Open (Otvorit) a otvorte stbor.
Otvori sa sprievodca importom certifikatu.

V uvitacom okne (Welcome) sprievodcu importom certifikatu (Certificate Import Wizard) vyberte
moznost Local Machine (Miestny pocitac) v ¢asti Store Location (Umiestnenie Uloziska) a potom
vyberte moznost Next (Dalej).

Vyberte moznost Place all certificates in the following store (Umiestnit vSetky certifikaty do
nasledujuceho Uloziska) a potom vyberte moznost Browse (Prehladavat).

V okne Select Certificate Store (Vybrat umiestnenie certifikatu) vyberte moznost Trusted Root
Certification Authorities (Doveryhodné zakladné certifikacné entity) a potom vyberte moznost OK.
Uistite sa, Ze v poli Certificate Store (UloZisko certifikitov) je uvedena moznost Trusted Root
Certification Authorities (Doveryhodné zakladné certifikacné entity) a potom vyberte moznost Next
(Dalej).

V okne sprievodcu dokonc&enia importu certifikatu (Completing the Certificate Import Wizard)
vyberte moznost Finish (Dokondit).

Ak sa zobrazi varovanie zabezpecenia (Security Warning), vyberte moznost Yes (Ano) a nainstalujte
certifikat.

V dialégovom okne s informaciou o Uspesnom importe vyberte moznost OK a sprievodca (Wizard)
sa zavrie.

Obnovenie certifikatu

POZNAMKA Opravnenie na obnovenie certifikatov a redtartovanie systému maju len servisni

technici a spravcovia.

Postup na obnovenie certifikdtu po zmene nastaveni siete alebo certifikatu:

1.

Na obrazovke Network Configuration (Konfiguracia siete) vyberte moznost Regenerate Certificate
(Obnovit certifikat).

2. Ak chcete pokracovat, vyberte moznost Regenerate Certificate and Reboot (Obnovit certifikat a
restartovat). Ak chcete skonéit, vyberte moznost Cancel (Zrusit).
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Konfiguracia e-mailovych oznameni systému

Softvér VeriSeq NIPT Assay Software v2 komunikuje s pouzivatelmi prostrednictvom e-mailovych
oznameni, ktoré informuju o priebehu analyzy, upozorneniach na chyby alebo poZadovanych
¢innostiach zo strany pouzivatela. Informacie o e-mailovych oznameniach odosielanych systémom
najdete v Ozndmenia softvéru Assay Software na strane 90.

Presvedcte sa, €i nastavenia e-mailu proti nevyziadanym spravam povoluju e-mailové oznamy zo
servera. E-mailové oznamenia sa odosielaju z U¢tu s ndzvom vVeriSeg@<customer email domain>,
kde <customer email domain> Specifikuje miestny tim IT priinStalacii servera.

Vytvorenie zoznamu odberatelov e-mailov

E-mailové ozndmenia sa odosielaju zoznamu uréenych odberatelov.
Zoznam odberatelov $pecifikujte nasledovnym spésobom.

1. Na ovlddacom paneli (Dashboard) vyberte ikonu Settings (Nastavenia).
2. Vyberte moznost Email Configuration (Konfiguracia e-mailu).

3. Do pola Subscribers (Odberatelia) zadajte e-mailové adresy oddelené Ciarkami.
Skontrolujte, ¢i su e-mailové adresy zadané spravne. Softvér neoveruje format e-mailovych adries.

4. Vyberte moznost Save (UlozZit).

Vyberom moznosti Send test message (Odoslat skiSobnu spravu) vygenerujete skisobny e-mail
pre zoznam odberatelov.
Skontrolujte svoju e-mailovu schranku a skontrolujte, ¢i bol e-mail odoslany.

POZNAMKA Pred odoslanim skiigobnej spravy sa uistite, e ste klikli na tlagidlo Save (Ulozit).
Odoslanim skuSobnej spravy pred uloZzenim sa zrusSia vSetky zmeny.
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Konfiguracia Sifrovania zalohy

Systém VeriSeq NIPT Assay Software v2 umoziuje spravcom povolit alebo zakazat Sifrovanie zaloh.
Spravcovia mozu tiez nastavit alebo aktualizovat heslo pre Sifrovanie zaloh databazy. Toto heslo je
potrebné na obnovenie zalohy databazy. Heslo uloZte na bezpeéné miesto pre pouzitie v budicnosti.

POZNAMKA Povolenie na nastavenie éifrovania zalohy databazy maju iba spravcovia.

ifrovanie zalohy nastavte nasledovne.
Na ovladacom paneli (Dashboard) vyberte ikonu Settings (Nastavenia).

Vyberte moznost Backup Encryption (Sifrovanie zélohy).

S

1

2

3. Zagiarknite poliko Encrypt Backups (Sifrovat zalohy).

4. Do pola Encryption Password (Heslo pre Sifrovanie) zadajte preferované heslo pre Sifrovanie.
5. Do pola Confirm Password (Potvrdit heslo) zadajte rovnaké heslo.

6

Vyberte moznost Save (Ulozit).

Vytvorenie nezasifrovanej zalohy

Systém VeriSeq NIPT Assay Software umozriuje spravcom vygenerovat subor nezasifrovanej zalohy,
ktory moze pouzit technickad podpora spolo¢nosti lllumina. Subor nezasifrovanej zdlohy existuje len 24
hodin a potom sa automaticky odstrani.

POZNAMKA Povolenie na generovanie nezasifrovanej zalohy maju iba spravcovia.

Nezasifrovanu zalohu vytvorite nasledujicim spdsobom.
1. Na ovladacom paneli (Dashboard) vyberte ikonu Settings (Nastavenia).
2. Vyberte Backup Encryption (Sifrovanie zalohy).
3. Vyberte Generate Unencrypted Backup (Vygenerovat nezasifrovanu zalohu).
4. V okne potvrdenia vyberte Yes (Ano).
Zobrazi sa potvrdenie poziadavky na vytvorenie nezasifrovanej zalohy.
5. Zvolte moznost OK.
Vytvorenie nezasifrovanej zélohy mozete potvrdit ndvratom do ¢asti Dashboard (Ovlddaci panel)

systému VeriSeq NIPT Assay Software a zobrazenim tabulky Recent Activities (Posledné aktivity).
Uspesné vytvorenie nezasifrovanej zalohy ma byt potvrdené novou aktivitou.
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Konfiguracia sietovych hesiel

Spravca alebo lllumina terénny servisny technik spolo¢nosti moze na stranke Network Passwords
(Sietové hesld) nakonfigurovat hesla na komunikaciu medzi miestnym serverom Onsite Server a VeriSeq
NIPT Solution v2 komponentmi systému.

/N UPOZORNENIE

Povolenie na zmenu sietovych hesiel maju iba servisni technici a spravcovia.

Sietové hesla nakonfigurujete nasledovne.

1.

Na ovladacom paneli (Dashboard) vyberte ikonu Settings (Nastavenia).

2. Vyberte moznost Network Passwords (Sietové hesla).
3. Do pola Sequencer Password (Heslo sekvenatora) zadajte heslo pre sekvenadné zariadenie.
4. Do pola Confirm Password (Potvrdit heslo) znovu zadajte heslo.
/N UPOZORNENIE
Aktualizacia hesla sekvendtora pocas chodu sekvenovania moze spdsobit stratu Udajov.
5. Vyberte moznost Save Sequencer Password (Ulozit heslo sekvenatora).
Server uloZi heslo sekvenacného pristroja. Aktualizujte vSetky pristroje pripojené k serveru tak, aby
pouzivali toto heslo.
6. Do pola Automation Password (Heslo automatizacie) zadajte heslo pre systém VeriSeq NIPT
Microlab STAR.
/N UPOZORNENIE
Aktualizacia hesla automatizacie pocas pripravy vzorky moze spdsobit stratu tdajov.
Povolenie na aktualizaciu hesla automatizacie pre zariadenie ML STAR maju iba terénni
servisni technici spolo¢nosti lllumina. Pred zmenou hesla uloZzeného na serveri
prostrednictvom webového rozhrania sa uistite, Ze pracovnik terénneho servisného
oddelenia spoloénosti lllumina navstivil vasu stranku a aktualizoval heslo pre zariadenie
ML STAR. Ak aktualizujete heslo vo webovom rozhrani servera bez jeho aktualizacie v
zariadeni ML STAR, systém bude nepouzitelny.
7. Do pola Confirm Password (Potvrdit heslo) znovu zadajte heslo pre systém ML STAR.
8. Vyberte moznost Save Automation Password (Ulozit heslo automatizacie).
Server ulozi heslo pre ML STAR. Aktualizujte vSetky zariadenia systému ML STAR, ktoré su uz
pripojené k serveru, aby pouzivali toto heslo.
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Odhlasenie

* Vpravom hornom rohu obrazovky vyberte ikonu profilu pouzivatela a potom vyberte moznost Log
Out (Odhlasit sa).

Analyza a vykazovanie

Po zhromazdeni Udajov sekvenovania sa Udaje demultiplexuju, konvertuju na format FASTQ,
usporiadaju sa podla referenéného gendmu a analyzuju na detekciu aneuploidie. Tato ¢ast popisuje
rézne metriky, ktoré sa stanovuju pre danu vzorku.

Demultiplexing a vytvorenie FASTQ

Udaje sekvenovania ulozené vo formate BCL sa spractvaiju prostrednictvom konverzného softvéru
bcl2fastg. Konverzny softvér bel2fastqg demultiplexuje Udaje a konvertuje subory BCL na Standardny
format FASTQ na UCely naslednej analyzy. VeriSeq NIPT Assay Software vytvara pre kazdy chod
sekvenovania harok vzoriek (SampleSheet.csv). Tento subor obsahuje informacie o vzorkach
poskytnuté softvéru pocas procesu pripravy vzorky (pomocou rozhrania API softvéru). Tieto harky
vzoriek obsahuju hlavi¢ku s informaciami o chode a deskriptory vzoriek spracovanych na konkrétnom
prietokovom ¢lanku.

Nasledujuca tabulka obsahuje podrobnosti o Udajoch v harku vzoriek.

/N UPOZORNENIE
Tento subor s harkom vzoriek nijako neupravujte. Subor vytvara systém a Upravy mézu mat

negativne dosledky na priebeh dalSieho spracovania vratane nespravnych vysledkov alebo
chybnej analyzy.

Nazov stipca Popis

SamplelD Identifikator vzorky.

SampleName Nazov vzorky. Implicitné nastavenie: rovhaké ako SamplelD (ID vzorky).
Sample_Plate Identifikacia dosticky pre danu vzorku. Predvolené nastavenie: prazdne.
Sample_Well Identifikdcia jamky na dosti¢ke pre danu vzorku.

I7_Index_ID Identifikacia prvého indexového adaptéra.

index Nukleotidova sekvencia prvého adaptéra.

I5_Index_ID Identifikacia druhého adaptéra.

index2 Nukleotidova sekvencia druhého adaptéra.

Sample_Project Identifikacia projektu pre danu vzorku. Predvolené nastavenie: prazdne.
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Nazov stipca Popis

SexChromosomes  Analyza tykajlca sa pohlavnych chromozémov. Jedna z nasledujucich

moznosti:

« Yes (Ano) - vyzaduje sa vykazovanie aneuploidie pohlavného
chromozému a pohlavia.

« No (Nie) — nevyzaduje sa vykazovanie aneuploidie pohlavného
chromozému ani pohlavia.

o SCA - vyzaduje sa vykazovanie aneuploidie pohlavného chromozému,
nevyzaduje sa vykazovanie pohlavia.

SampleType Typ vzorky. Jedna z nasledujlicich moznosti:
 Singleton (Jedinacik) — tehotenstvo z jedného embrya.
o Twin (Dvoji¢ky) — tehotenstvo z viacerych embryi.
o Control (Kontrola) — kontrolna vzorka so znamym pohlavim a
klasifikaciou aneuploidie.
o NTC - Ziadna kontrolna vzorka Sablény (bez DNA).

Kontrola kvality sekvenovania

Metriky kontroly kvality sekvenovania identifikuju prietokové ¢lanky, ktoré s vysokou
pravdepodobnostou spbsobia zlyhanie analyzy. Hustota klastrov, percento ¢itani, ktoré splnili
poziadavky filtra (PF), metriky predfdzovania a fdzovania opisuju celkovu kvalitu tdajov sekvenovania a
su spolo¢né pre mnohé aplikacie sekvenovania novej generacie. Metriky predpokladanych
usporiadanych &itani odhaduiju Urover prietokového &lanku v hibke sekvenovania. Ak Udaje s nizkou
kvalitou nedosiahnu metriky predpokladanych usporiadanych &itani, spracovanie chodu sa ukondéi.
Dal$ie informéacie najdete v dokumente Metriky a hranice kontroly kvality sekvenovania na strane 49.

Odhady fetalnej frakcie

Fetalna frakcia (FF) oznacuje percentualny podiel mimobunkovej volnej DNA cirkulujucej vo vzorke krvi
matky ziskanej z placenty. Systém VeriSeq NIPT Assay Software pouziva na vypocet odhadu FF
informacie z distribucie velkosti fragmentu cfDNA a rozdiely v gendmovom pokryti medzi materskou a
fetalnou cfDNA.

Statistika pouzita v zavereénom vyhodnoteni

V pripade vSetkych chromozdmov sa Udaje paired-end sekvenovania usporiadaju podla referenéného
genomu (HG19). Jedine¢né a neduplicitne usporiadané ¢itania su zoskupené do koSov s velkostou
100 kb. Prislusné pocty koSov sa upravia podla odchylky GC a podla vopred stanoveného genomického

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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pokrytia v zavislosti od oblasti. Pouzitim tychto poctov normalizovanych koSov sa odvodi Statistické
skére pre kazdy autozdm porovnanim oblasti pokrytia, ktoré mozu obsahovat aneuploidiu, s ostatnymi
autozémami. Pomer logaritmickej pravdepodobnosti (log likelihood ratio, LLR) sa pre kazdu vzorku
vypocita pouzitim skére zaloZzenom na pokryti a odhadovanej fetdlnej frakcie. LLR predstavuje
pravdepodobnost, s ktorou bude vzorka obsahovat anomaliu pri danom pozorovanom pokryti a fetalnej
frakcii v porovnani s pravdepodobnostou vzorky bez anomalie v tom istom pozorovanom pokryti. Pri
vypocte tohto pomeru sa berie do Uvahy aj odhadovana neistota vo fetalnej frakcii. Pre nasledné
vypocty sa pouzije prirodzeny logaritmus daného pomeru. Softvér daného analytického testu pri
stanoveni aneuploidie vyhodnoti LLR pre kazdy cielovy chromozdém a kazdu vzorku.

Statistiky chromozémov X a Y sa lisia od Statistik pouzivanych pre autozémy. V pripade plodov
identifikovanych ako plody Zenského pohlavia si vyzaduje uréenie SCA klasifikaént zhodu LLR a
normalizovanych hodnét chromozémov.' Specifické skére LLR sa vypoéitaju pre [45,X] (Turnerov
syndréom) a pre [47 XXX]. V pripade plodov identifikovanych ako plody muZského pohlavia je mozné
zalozit uréenie SCA [47,XXY] (Klinefelterov syndrém) alebo [47,XYY] na vztahu medzi normalizovanymi
hodnotami chromozémov pre chromozémy X a'Y (NCV_X a NCV_Y). Vzorky vztahujuce sa na muzské
plody, u ktorych sa NCV_X pohybuje v rozsahu pozorovanom v pripade euploidnych Zenskych vzoriek,
sa mdzu nazyvat [47 XXY]. Vzorky vztahujlce sa na muzské vzorky, u ktorych sa NCV_X pohybuje v
rozsahu pozorovanom v pripade euploidnych muzskych vzoriek, ale ktoré maji nadmerne zastupeny
chromozdédm Y, sa m6zu nazyvat [47 XYY].

Pri niektorych hodnotach NCV_Y a NCV_X nie je systém schopny urcit SCA. Tieto vzorky prinasaju pri
klasifikacii XY vysledok Not Reportable (Nie je mozné vykazat). Ak budu vSetky ostatné metriky kontroly
kvality uspesné, poskytnu sa autozomalne vysledky pre tieto vzorky.

Kontrola kvality analyzy

Analytické metriky kontroly kvality su metriky, ktoré sa vypocitaju poc¢as analyzy a pouzivaju sa na
detekciu vzoriek, ktoré sa prili§ odchyluju od oéakavaného spravania. Udaje o vzorkach, ktoré tieto
metriky nespifiaju, sa povazuiju za nespolahlivé a st oznaéené ako chybné. Ked' vzorky vykazuiju
vysledky mimo o¢akavaného rozsahu tychto metrik, vo vykaze NIPT bude uvedeny dévod kontroly
kvality ako varovanie alebo prig¢ina chyby. Dal$ie informacie o tychto dévodoch kontroly kvality najdete
v Casti Hldsenia o dévodoch kontroly kvality na strane 67.

Kontrola kvality vzoriek NTC

Softvér VeriSeq NIPT Solution umoznuje pridanie vzoriek NTC ako suc¢asti chodu. Pristroj ML STAR
moze vygenerovat az 2 vzorky NTC na jeden chod pre davky s 24 vzorkami a 48 vzorkami a az 4 vzorky
NTC pre davky s 96 vzorkami. Bez ohladu na poc&et pridanych vzoriek NTC softvér skontroluje

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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minimalny priemerny pocet 4 milionov jedine¢nych namapovanych fragmentov na vzorku na skupinu. Z
tohto dévodu nepridavajte viac ako 2 vzorky NTC na jednu skupinu. Dal$ie informacie najdete v
dokumente Metriky a hranice kontroly kvality sekvenovania na strane 49.

Stavy kontroly kvality vzoriek NTC su nasledovné.

* NTC sample processing (Prebieha spracovanie vzorky NTC) - pri spracovani vzorky NTC softvér
pouzije vysledok PASS QC (Uspe$na kontrola kvality), ked je pokrytie vzorky nizke, ako sa o&akava
pre vzorku NTC.

* Patient sample as NTC (Vzorka pacienta ako NTC) - pri spracovani vzorky pacienta oznacenej ako
NTC sa zistilo vysoké pokrytie. Kedze vzorka je oznacena ako NTC, softvér oznadi stav kontroly
vzorky priznakom FAIL (NeUspesny) a uvedie nasledujuci dévod: NTC SAMPLE WITH HIGH
COVERAGE (Vzorka NTC s vysokym pokrytim).

Kontaminacia na urovni dosti¢ky

Kontamindcia na Urovni dosti¢ky sa preveruje vo vysledkoch analyzy pre kazdu platnud vzorku ind ako
NTC v skupine, ktora presla kontrolou kvality, identifikaciou pritomnosti chromozému Y.

Neplatné vzorky sa vylucia, pretoze ich vysledky nie su spolahlivé z hladiska presného urcenia
pritomnosti chromozdmu Y. NTC sa vylucia, pretoZe akékolvek hodnoty zistené na tychto vzorkach
naznacuju kontaminaciu mimo dosti¢ky. Vynimky su uvedené samostatne vo vykaze NIPT.

Ak sa zisti kontaminacia na Urovni dosti¢ky v danej skupine, pouzivatel dostane upozornenie

prostrednictvom e-mailového notifikacného systému a prostrednictvom protokolu vystrah vo webovom
pouzivatel'skom rozhrani. Chod analyzy sa ukonci a nevytvoria sa ziadne NIPT ani doplnkové vykazy.

VeriSeq Onsite Server v2

VeriSeq Onsite Server v2 bezi na operacnom systéme Linux a poskytuje priestor na ukladanie Udajov s
kapacitou priblizne 7,5 TB. Za predpokladu, Ze jeden chod sekvenovania vygeneruje 25 GB udajov,
server mOze ulozit az 300 chodov. Ak uz nie je k dispozicii minimalna kapacita Uloziska, systém vyda
automatické oznamenie. Server sa nainstaluje v miestnej sieti (LAN).

Lokalny disk

VeriSeq NIPT Assay Software poskytuje uzivatelovi pristup ku konkrétnym priec¢inkom na Onsite Server.
Tieto priecinky je mozné priradit pomocou protokolu zdielania Samba na lubovolnu pracovnu stanicu
alebo notebook v miestne;j sieti.
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Nazov . ,
I Popis Pristup

prie€inka

Input (Vstup) Obsahuje Udaje sekvenovania vygenerované systémom sekvenovania Citanie
novej generacie systém sekvenovania novej generacie mapovanym na a zapis.
server.

Output Obsahuje v8etky spravy generované softvérom. Lenna

(Vystup) Citanie.

Backup Obsahuje zalohy databazy. Lenna

(Zaloha) Citanie.

Update Umiestnenie suborov aktualizaénych balikov pouzivanych na opravu Citanie

(Aktualizacia)  servera. a zapis.

POZNAMKA Priradenie miestnej jednotky je zalozené na protokole Server Message Block (SMB).

Softvér aktualne podporuje SMB2 a novsie verzie. Server vyZaduje podpis SMB. Na
pripojenie priradenych zariadeni (notebooku/stolného poditaca) je potrebné povolit
tieto verzie.

Miestna databaza

VeriSeq NIPT Assay Software udrZiava miestnu databazu, v ktorej sa uchovavaju informacie o
knizniciach, chodoch sekvenovania a vysledky analyz. Databaza je neoddelitelnou sti¢astou systému
VeriSeq NIPT Assay Software a pouzivatelia k nej nemaju pristup. Systém udrziava automaticky
mechanizmus na zalohovanie databazy na miestnom serveri Onsite Server. Okrem nasledujucich
databdzovych procesov sa pouzivatelom odporuca pravidelne zadlohovat databdzu na externé ulozisko.

Database backup (Zalohovanie databazy) —raz za hodinu, za den, za tyzden a za mesiac sa
automaticky ulozi snimka zalohy databazy. Hodinové zalohy sa odstrania po vytvoreni dennej
zalohy. Podobne sa odstrania denné zalohy po vytvoreni tyzdennej zalohy. Tyzdenné zalohy sa
odstrania po vytvoreni mesacnej zalohy a uchova sa len jedna mesacéna zaloha. Odporuca sa
vytvorit automatizovany skript, pomocou ktorého sa uchovavaju priecinky so zalohami na miestnom
Ulozisku NAS. Tieto zalohy nezahffiaju vstupné a vystupné priecinky.

POZNAMKA Systém VeriSeq NIPT Assay Software v2 poskytuje moznost Sifrovania zalohy
databdzy. Dal$ie informacie néjdete v dokumente Konfigurdcia sifrovania zalohy na
strane 36.

Database restore (Obnovenie databazy) — databazu je moZzné obnovit z akejkolvek snimky zalohy.
Obnovu vykonavaiju iba servisni technici spolo¢nosti lllumina. Na obnovenie Sifrovanej zalohy je
potrebné zadat Sifrovacie heslo. Toto heslo musi byt heslo, ktoré bolo platné v ¢ase vytvorenia
zalohy.
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* Data backup (Zalohovanie Udajov) — hoci je mozné pouzit miestny server Onsite Server ako hlavné
Ulozisko chodov sekvenovania, dokaze ulozit len priblizne 300 chodov. M6zZete nastavit
automatické pravidelné zalohovanie Udajov do iného dlhodobého Uloziska alebo NAS.

* Maintenance (Udrzba) - Ii$i sa od zalohovania Udajov. Miestny server Onsite Server nevyZzaduje od
pouzivatela vykondvanie Ziadnej udrzby. Aktualizacie softvéru VeriSeq NIPT Assay Software alebo
samotného miestneho servera Onsite Server poskytuje technicka podpora spolo¢nosti lllumina.

Archivacia udajov

Pri archivacii vstupnych a vystupnych adresarov sa riadte miestnymi zasadami IT archivacie platnymi na
vasom pracovisku. Systém VeriSeq NIPT Assay Software monitoruje volné miesto na disku vo vstupnom
adresari a upozorni pouzivatelov e-mailom, ked zvyS$na kapacita Uloziska klesne pod 1 TB.

Nepouzivajte server Onsite Server na ukladanie Udajov. Udaje presurite na server Onsite Server a
pravidelne ich archivujte.

Typicky chod sekvenovania, ktory je kompatibilny s pracovnym postupom analyzy cfDNA, vyzaduje
25 - 30 GB pre chody pristroja systém sekvenovania novej generacie. Skuto¢na velkost prie¢inka chodu
zavisi od kone&nej hustoty klastra.

Udaje archivujte iba vtedy, ked je systém neéinny a neprebiehaju Ziadne analyzy ani chody
sekvenovania.

Priradenie serverovych diskov

Onsite Server ma tri priecinky, ktoré je mozné jednotlivo priradit do lubovolného pocitaca so systémom
Microsoft Windows:

* Input (Vstup) — priraduje sa k prie¢inkom s Udajmi sekvenovania. Pripojte poc¢ita¢ napojeny na
systém sekvenovania. Nakonfigurujte systém sekvenovania na prenos Udajov do vstupného
prieCinka.

*  Output (Vystup) — priraduje sa k vykazom analyzy servera a vykazov o spracovani rozboru.

* Backup (Zaloha) - priraduje sa k zaloznym suborom databazy.

* Update (Aktualizacia) - mapy k suborom balika aktualizacie systému.

POZNAMKA Povolenie na priradenie serverovych diskov maju len aktivni servisni technici a
spravcovia.

Jednotlivé priecinky priradte nasledovnych spésobom.
1. Prihlaste sa do pocitaCa v podsieti miestneho servera Onsite Server.

2. Kliknite pravym tlac¢idlom mysi na ikonku Computer (Po¢ita¢) a vyberte moznost Map network drive
(Priradit sietovu jednotku).

3. Vrozbalovacom zozname Drive (Jednotka) vyberte pismeno oznacujlce Zelanu jednotku.
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4. Do pola PrieCinok zadajte \\<VeriSeq Onsite Server v2 IP adresu>\<ndzov prie&inka>.
Napriklad: \\10.50.132.92\input.

5. Zadajte meno pouzivatela a heslo (ako aktivny spravca) v softvéri VeriSeq NIPT Assay Software v2.
Uspesne priradené priedinky sa zobrazia v poéitadi ako pripojené. Ak sa rola, aktivny stav alebo
heslo spravcu zmeni, aktivne pripojenie priradeného servera sa ukondi.

POZNAMKA Priradenie miestnej jednotky je zaloZené na protokole Server Message Block (SMB).
Softvér aktualne podporuje SMB2 a novsie verzie. Server vyzZaduje podpis SMB. Na
pripojenie priradenych zariadeni (notebooku/stolného pocitaca) je potrebné povolit
tieto verzie.

Aktualizovat server

POZNAMKA Povolenie na restart servera maju iba servisni technici a spravcovia.

Operacny systém VeriSeq Onsite Server sa aktualizuje in$taldciou suborov aktualizaéného balika. Tieto
baliky sa stiahnu zo systému lllumina a skopiruju do uréeného priec¢inka na internom pevnom disku
servera Onsite Server, ktory sa mapuje ako priec¢inok na &itanie/zapis aktualizacie (read/write update)
na uzivatel'skom disku. Po skopirovani siborov sa aktualizaéné baliky inStaluju prostrednictvom UL.

POZNAMKA Subory aktualizaénych balikov s kumulativne — inétalacia najnovsieho aktualizaéného
balika pouZije vSetky platné aktualizacie z predchadzajlcich aktualizaénych balikov.

Aktualizacia servera:

1. Uistite sa, ze je k dispozicii aktualna zaloha databazy a je ulozena externe na server.

2. Stiahnite si subor najnovsieho aktualiza¢ného balika z portalu lllumina Product Security Portal.
3. Skopirujte stiahnuty subor balika do prie€inka mapovanej aktualizacie (update).
4

V rozbalovacom zozname Settings (Nastavenia) vyberte moznost Reboot Server (Restartovat
server). Zobrazi sa zoznam dostupnych stborov balika spolu so stavom kazdého sutboru.

5. V zozname identifikujte poZadovany aktualizacny balik a kliknite na Install (InStalovat) na spustenie
procesu instalacie.

6. Zadajte dovod aktualizacie servera. D6vod sa zaznamena na Ucely rieSenia problémov.

7. Vyberte Install update Package (InStalovat aktualizaény bali¢ek). Server prejde do rezimu offline na
inStalaciu aktualizacie. Po dokond&eni inStalacie server obnovi beznu prevadzku. Verzia

aktualiza¢ného balika sa zobrazuje na karte Server Status (Stav servera) na paneli (Dashboard) v
Casti Latest Cybersecurity Patch Version (NajnovSia verzia opravy kybernetickej bezpecnosti).
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/N UPOZORNENIE

Pocas restartu nesmie byt aktivny Ziadny chod sekvenovania ani priprava vzorky. Mohlo by to
viest k strate Udajov. Restartovanie systému moze trvat niekolko minut. Laboratérne ¢innosti
si naplanujte s prihliadnutim na restart.

ResStartovanie servera

POZNAMKA Povolenie nareStartovanie servera maju iba servisni technici a spravcovia.

ResStartovanie servera:

1. Vrozbalovacom zozname Settings (Nastavenia) vyberte moznost Reboot Server (Restartovat
server).

2. Ak chcete systém restartovat, vyberte moznost Reboot (Restartovat) alebo Cancel (Zrusit) na
ukoncenie bez restartovania.

3. Zadajte dévod vypnutia servera.
Dbévod sa zaznamena na Ucely rieSenia problémov.

/N UPOZORNENIE

Pocas restartu nesmie byt aktivny Ziadny chod sekvenovania ani priprava vzorky. Mohlo by to
viest k strate Udajov. Restartovanie systému moze trvat niekolko minut. Laboratérne ¢innosti
si naplanujte s prihliadnutim na restart.

Vypnutie a zapnutie

Pre systém ML STAR a prislusné periférne zariadenia, napriklad PC, je spravne vypinanie a zapinanie
dolezitym krokom UdrZzby na zabezpecenie hladkej prevadzky a predchadzanie porucham systému.
Vypnutie periférnych zariadeni, ako su ¢erpadlo alebo systémy CPAC, je tiez zdsadnym krokom na
konci pracovného postupu. Nenechdavajte systém zapnuty cez noc po skonéeni pouzivania, aby ste
predisli zbyto¢nej spotrebe energie a moznym problémom.
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Vypnutie servera

POZNAMKA Opravnenie na vypnutie servera maju iba servisni technici a spravcovia.

Postup na vypnutie servera Onsite Server:

1. Vrozbalovacom zozname Settings (Nastavenia) vyberte moznost Shut Down Server (Vypnut
server).

2. Ak chcete vypnut server Onsite Server, vyberte moznost Shut Down (Vypnut), alebo ak chcete
skoncéit bez vypnutia, vyberte polozku Cancel (Zrusit).

3. Zadajte dévod vypnutia servera Onsite Server.
Dbévod sa zaznamena na Ucely rieSenia problémov.

/N UPOZORNENIE

Pri vypinani servera nesmie byt aktivny Ziadny chod sekvenovavnia ani priprava vzorky. Moze
to mat za nasledok stratu Udajov.

Obnovenie po heo¢akavanom vypnuti

V pripade vypadku napajania alebo neumyselného vypnutia pouzivatelom pocas chodu analyzy systém
vykona nasledujuce kroky:

* Priopatovnom spusteni systém automaticky restartuje VeriSeq NIPT Assay Software.
* Rozpozna, Ze chod analyzy zlyhal, a znova odosle chod do frontu na spracovanie.

* Po uspesnom dokonceni analyzy vygeneruje vystup.

POZNAMKA Ak analyza zlyha, VeriSeq NIPT Assay Software umozni systému az trikrat opitovne
odoslat chod na analyzu.

Opatrenia tykajuce sa prevadzkového prostredia

V nasledujucej tabulke su uvedené Udaje o obmedzeniach okolitej teploty pre miestny server Onsite
Server. Tieto podmienky sa nevztahuju na zariadenie ML STAR.

Nadmorska vyska Prevadzkova okolita teplota Okolita teplota mimo prevadzky

Hladina mora 10°Caz40°C 0°Caz60°C

+10 000 stoép 0°Caz30°C -10°Caz50°C
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Informacie o likvidacii elektronickych zariadeni v sulade so smernicou o odpade z elektrickych a
elektronickych zariadeni (OEEZ) a dal$imi predpismi su uvedené na webovej stranke spolo¢nosti
lllumina na adrese https://support.illumina.com/weee-recycling.html.
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Metriky kontroly kvality

Metriky a hranice kontroly kvality

Metrika

standard_r_squared

standard_slope

cen_library_pg_ul

. Dolna
Popis hranica
Druha mocnina 0,980
hodnoty Rv
modeli
Standardnej
krivky.

Sklon modelu 0,95
Standardnej

krivky.

Maximalna Nevztahuje
pripustna sa
koncentracia

vzorky.
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Horna
hranica

Nevztahuje
sa

1,15

1000 pg/ul

Zdovodnenie

Modely Standardnej
krivky vykazujuce
slabu linearitu v
priestore log-log
nie st dobrymi
indikatormi
skutoénych
koncentracii
vzoriek.

Modely Standardnej
krivky so sklonom
mimo oCakavanych
vykonnostnych
pasiem oznacuju
nespolahlivy model.
Vzorky s
vypoditanymi
koncentraciami
DNA, ktoré
prekracuju
Specifikacie,
oznacuju nadmernu
kontaminaciu
genomickej DNA.
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Metrika

median_ccn_pg_ul

Pobis Dolna

P hranica
Medidnova 16 pg/ul
vypocitana
hodnota

koncentracie pre
vSetky vzorky v
davke.

Horna " .
. Zdovodnenie
hranica
Nevztahuje  Skupina
sa sekvenovania s
primeranym

objemom nesmie
zahfnat nadmerny

pocet prili§

zriedenych vzoriek.

Davky s
nadmernym
poctom zriedenych
vzoriek oznacuju
chybny proces
pripravy vzorky.

Metriky a hranice kontroly kvality

sekvenovania

Metrika Popis

cluster_ Hustota

density klastrov
sekvenovania.

pct_pf Percento ¢itani,

ktoré presli
filtrom Cistoty.
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Dolna Horna

hranica hranica

152 000 na 338000 na

mm? mm?

=50 % Nevztahuje
sa

Zdovodnenie

Prietokovy ¢lanok s nizkou
hustotou klastrov
nevytvara dostatok Citani.
Prietokové ¢lanky s
nadmernym mnoZzstvom
klastrov zvy&ajne
vytvaraju udaje
sekvenovania nizkej
kvality.

Prietokové ¢lanky s
extrémne nizkym
percentom PF mdzu mat
abnormalne zastupenie
baz a pravdepodobne
naznacuju problémy s
¢itanim PF.
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Metrika

prephasing

phasing

predicted_
aligned_
reads

Popis

Frakcia
predfazovania.

Frakcia
fazovania.

Odhadovany
priemerny
pocet jedinecne
mapovanych
fragmentov na
vzorku.
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Dolna
hranica

Nevztahuje
sa

Nevztahuje
sa

=4 000 000

Horna
hranica

<0,003

<0,004

Nevztahuje
sa

Zdovodnenie

Empiricky optimalizované
odporucania pre VeriSeq
NIPT Solution v2.

Empiricky optimalizované
odporucania pre VeriSeq
NIPT Solution v2.
Stanovené ako minimalne

pozorované NES v bezZnej
populacii.
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Systémove vykazy

Uvod

Systém VeriSeq NIPT Assay Software vytvara vykazy s nasledujlucimi kategdriami:

* Vykazy s vysledkami a oznameniami.

* Vykazy spracovania.

Vykazy moézu byt informacné alebo praktické.

* Informacény - vykaz tykajuci sa spracovania. Poskytuje informacie o priebehu analyzy a méze sa

pouzit na potvrdenie dokoncéenia konkrétneho kroku. Vykaz tiez poskytuje informacie o vysledkoch
kontroly kvality a ID &isla.

* Prakticky — asynchrénny vykaz spusteny systémovou udalostou alebo ¢innostou pouzivatela, ktory
si vyZaduje pozornost pouzivatela.

Tato Cast popisuje jednotlivé vykazy a prislusné podrobnosti pre potreby integracie LIMS.

Vystupné subory

Vykazy softvéru VeriSeq NIPT Assay Software sa generuju na internom pevnom disku servera Onsite
Server, ktory je priradeny k disku pouzivatela ako prie¢inok Output (Vystup) a je uréeny len na Citanie.
Kazdy vykaz sa vygeneruje s prislusnym Standardnym suborom kontrolného suétu MD5, ktory sluzi na
overenie, ¢i subor nebol upraveny.

Vsetky vykazy maju format bezného textu oddeleného tabuldtormi. Vykazy mdZzete otvorit lubovolnym
textovym editorom alebo programom na spracovanie tabuliek, ako je Microsoft Excel®,

Struktura suborov s vykazmi

Softvér VeriSeq NIPT Assay Software uklada vykazy do Specifickej Struktury do prie¢inku Output
(Vystup).

Dokument &. 1000000067940 v10 51
NA DIAGNOSTICKE UCELY IN VITRO.



Priru¢ka k softvéru VeriSeq NIPT Solution v2 -

IVD

Obrazok 4 Struktura prie¢inkov s vykazmi v softvéri VeriSeq NIPT Assay Software

Vystup ~ Ndzovddvky — e

= l

F . . 'Tl!
S, m
L=
Input
(Vstup)

Backup (Zaloha)

Supplementary |

{Fagi &} [NIFT | _Report {Dopiniovy
Teport - nEEnd

virknA) | (Zarudenvaoei )

—— Report generated when process completed
| successfully (Report vygenerovany po
Y dspefmom dokonéeni procesu)

| Asynchronous cancellation/ invalidation action
issued by the user (Asynchronny krok

zrudenia/zneplatnenia vykonany poulivatelom

] I E—— L= e

ProcessLogs m-i::!:m Lhm!ysnl:t ] mmzznnq:ml Suql:ll:'ng) mmin:em | [aech ;
. (et Doy it o odn ks {znepitnenie
oy (Procesné protokoly) auiey) Kninici] e ' {Zarutens analizy) | adury)

ol ol ol ol o

| Library Resgent | | 2druiens spréva) Sequencing Foal Invalidatian
(mici v (Zensdend M| {2nepistnenis
ninici) ok B| [zanstens * | mndene]
- e \_q_m_gw!r =

VeriSeq NIPT Assay Software uklada vykazy do prie€inku Batch Name (Nazov davky) s nasledujucou

Strukturou:

* Hilavny prieé¢inok (priec¢inok Batch Name (Nazov davky)) — obsahuje vykazy s vysledkami alebo s
e-mailovymi oznameniami generovanymi systémom LIMS. Podrobnosti najdete v ¢asti Vykazy s
vysledkami a ozndmeniamina strane 57.

* Priec¢inok ProcessLogs (Protokoly spracovania) — obsahuje vykazy suvisiace so spracovanim.
Podrobnosti najdete v ¢asti Vykazy spracovania na strane 78.

Zoznam v$etkych sprav uvadza Prehlad systémovych vykazov na strane 53.
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Prehlad systémovych vykazov

Nazov vykazu

NIPT Report (Vykaz NIPT) na strane
57

Doplinkovy vykaz na strane 68

Sample Invalidation Report (Vykaz o
zruseni platnosti vzorky) na strane 76

Sample Cancellation Report (Vykaz o
zru$eni platnosti vzorky) na strane 77

Pool Retest Request Report (Vykaz
Ziadosti o opakovanie testu skupiny)
na strane 78

Batch Initiation Report (Vykaz o
spusteni ddvky) na strane 78

Batch Invalidation Report (Vykaz o
zruseni platnosti ddvky) na strane 79

Library Sample Report (vzorovd
laboratdrna sprdva) na strane 80

Typ vykazu
Prakticky

Prakticky

Prakticky

Prakticky

Prakticky

Informacény

Informacny

Informacény

Entita vykazu
Skupina/prietokovy

¢lanok

Skupina/prietokovy

¢lanok

Vzorka

Vzorka

Skupina

Davka

Déavka

Davka

Format nazvu suboru vykazu

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

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

<batch_name>_<sample_barcode>_sample_
invalidation_report_<YYYYMMDD_
hhmmss>.tab

<batch_name>_<sample_barcode>_sample_
cancellation_report_<YYYYMMDD_
hhmmss>.tab

<batch_name>_<pool_type>_pool_retest_
request_<YYYYMMDD_hhmmss>.tab

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
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Nazov vykazu

Library Reagent Report (Vykaz o
Ginidlach v kniZnici) na strane 81

Library Labware Report (Vykaz
laboratdrneho vybavenia v kniZnici) na
strane 82

Library Quant Report (Vykaz
kvantifikacie kniZnice) na strane 83

Library Process Log (protokol
Spracovania databazy) na strane 84

Pool Report (Vykaz skupiny) na strane
85

Pool Invalidation Report (Vykaz o
zruseni platnosti skupiny) na strane
85

Sequencing Report (Vykaz
sekvenovania) na strane 87

Analysis Failure Report (Vykaz o
neuspesnej analyze) na strane 88

Typ vykazu

Informacny

Informacny

Informacny

Informacny

Informaény

Informacény

Informaény

Informacny

Entita vykazu

Déavka

Davka

Déavka

Davka

Skupina

Skupina

Skupina/prietokovy
¢lanok

Skupina/prietokovy
¢lanok

Format nazvu suboru vykazu

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

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

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

ProcesslLogs/<batch_name>_library_process_
log.tab

ProcesslLogs/<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

ProcessLogs/<batch_name>_<pool_barcode>_

analysis_failure_report_<YYYYMMDD_
hhmmss>.tab
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Udalosti generovania vykazov

Vykaz
NIPT Report (Vykaz NIPT)

Supplementary Report
(Doplnkovy vykaz)

Sample Invalidation
(ZruSenie platnosti vzorky)

Sample Cancellation
(ZruSenie vzorky)

Pool Retest Request
(Ziadost o opakovanie testu
skupiny)

Batch Initiation (Spustenie
davky)

Batch Invalidation (ZruSenie
platnosti davky)

Library Sample (Vzorky v
kniznici)

Library Reagent (Cinidl4 v
kniznici)

Popis

Obsahuje konec¢né vysledky Uspesného chodu analyzy.

Obsahuje doplnkové vysledky Uspesného chodu analyzy.

Obsahuje informacie o neplatnej vzorke.
Obsahuje informacie o zrusenej vzorke.

Uvadza, Ze z existujlucej davky je mozné vytvorit druhu
skupinu. Obsahuje informacie o stave opakovaného testu
skupiny.

Oznacuje spustenie spracovania novej davky.

Obsahuje informacie o davke, ktorej platnost zrusil
pouzivatel.

Uvadza zoznam vSetkych vzoriek v davke.

Obsahuje informacie o ¢inidlach pouzitych pre spracovanie
kniznice.

Udalost generovania

Vykona sa analyza chodu
sekvenovania.

Vykona sa analyza chodu
sekvenovania a vytvori sa
vykaz NIPT.

Pouzivatel zrusi platnost
vzorky.

Pouzivatel zrusi vzorku.

Pouzivatel zrusi platnost
skupiny.

Pouzivatel spusti
spracovanie novej davky.

Platnost davky sa zrusi.

Platnost davky sa zrusi.
Priprava knizZnice sa dokon¢i.
Kvantifikacia davky zlyha.

Platnost davky sa zrusi.
Priprava knizZnice sa dokon¢i.
Kvantifikacia davky zlyha.
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Vykaz

Library Labware
(Laboratérne vybavenie v
kniznici)

Library Quant (Kvantifikacia
kniznice)

Library Process Log
(Protokol spracovania
kniznice)

Pool (Skupina)

Pool Invalidation (ZruSenie
platnosti skupiny)

Sequencing (Sekvenovanie)

Analysis Failure (Zlyhanie
analyzy)

Popis

Obsahuje informacie o laboratérnom vybaveni pouzitom pre
spracovanie kniznice.

Obsahuje informacie o vysledkoch testu kvantifikacie
kniznice.

Obsahuje kroky vykonané pocas spracovania kniznice.

Obsahuje objemy skupiny vzoriek.

Obsahuje informacie o skupine, ktorej platnost zrusil
pouzivatel.

Obsahuje vysledky kontroly kvality sekvenovania.

Obsahuje informacie o analyze neuspesnej skupiny.

" Pouzivatel zrusi platnost skupiny z platnej davky, ktora neprekrogila maximalny po&et skupin.

Udalost generovania

» Platnost davky sa zrusi.
e Priprava kniznice sa dokonéi.
» Kvantifikacia davky zlyha.

» Platnost davky sa zrusi.
 Priprava kniZnice sa dokonéi.
» Kvantifikacia davky zlyha.

» Platnost davky sa zrusi.

 Priprava kniZnice sa dokonéi.

» Kvantifikacia davky zlyha.

e Spracovanie davky sa
dokongi.

e Zdruzovanie sa dokondi.

« Pouzivatel zrusi platnost
skupiny.

o Kontrola kvality
sekvenovania je Uspesna.

« Sekvenovanie zlyhalo.

« Casovy limit sekvenovania
vyprsal.

o Analyza chodu sekvenovania
zlyhala.

AAI - ZA UORN|OS 1dIN basuaA NIaALOS 3 eXnild



"OYLIA NIAT3QN IMDILSONOVIA VN
OLA O76£90000000L "2 uswn3oq

LS

Vykazy s vysledkami a oznameniami

NIPT Report (Vykaz NIPT)

NIPT Report (Vykaz NIPT) softvéru VeriSeq NIPT Assay Software v2 obsahuje vysledky klasifikacie chromozémov naformatované ako
jedna vzorka na riadok pre kazdu vzorku v skupine.

Stipec Popis

batch_name Nazov davky.

sample_ Jedinecény Ciarovy kéd vzorky.
barcode

sample_ Informacie o type vzorky

type poskytnuté z miesta odberu alebo

personalom laboratéria. Urcuje
klasifikaciu aneuploidie, vykazy
aneuploidie a kritéria kontroly
kvality.

Moznosti prednastavenej hodnoty Typ
Nevztahuje sa. text
Nevztahuje sa. text
Jedna z nasledujucich moznosti: vypis

Singleton (Jedinacik) — tehotenstvo z
jedného embrya.

Twin (Dvojicky) — tehotenstvo z
viacerych embryi.

Control (Kontrola) — kontrolna vzorka
so zndmym pohlavim a klasifikaciou
aneuploidie.

NTC - Ziadna kontrolnd vzorka
Sablony (bez DNA).

Not Specified (Neuvedené) — pre
danu vzorku nebol poskytnuty typ
vzorky.

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

Hodnoty uvedené v
Casti Preset Value
Options (Moznosti
prednastavenej
hodnoty).

AAI - ZA UORN|OS 1dIN basuaA NIaALOS 3 eXnild



"OYLIA NIAT3QN IMDILSONOVIA VN
OLA O76£90000000L "2 uswn3oq

8S

Stipec Popis

sex_chrom  PoZzadovana analyza pohlavnych
chromozdémov. Uréuje prezentaciu
informacii o klasifikacii aneuploidie

a pohlavnych chromozémoch.

screen_type Typ vysetrenia.

MozZnosti prednastavenej hodnoty Typ

Jedna z nasledujucich moZznosti: vypis

« Yes (Ano) - vyZaduje sa vykazovanie
aneuploidie pohlavného chromozému
a pohlavia.

» No (Nie) — nevyZaduje sa vykazovanie
aneuploidie pohlavného chromozému
ani pohlavia.

o SCA - vyzaduje sa vykazovanie
aneuploidie pohlavného
chromozému, nevyZaduje sa
vykazovanie pohlavia.

» Not Specified (Neuvedené) - pre tuto
vzorku nebola uvedena moznost
vykazovania pohlavného
chromozému.

Vykaz NIPT zobrazuje hodnoty yes

(ano), no (nie) a sca zobrazuju malymi

pismenami.

Jedna z nasledujucich moznosti: Text
o Basic (Zakladné) - vySetrenie
chromozémov 13, 18 alebo 21.
» Genomewide (Cely geném) —
vySetrenie celého gendmu.
» Not Specified (NeSpecifikované) -
pre danu vzorku nebol uvedeny typ
vySetrenia.
Vykaz NIPT zobrazuje hodnoty basic a
genomewide malymi pismenami.

Regularny vyraz

Hodnoty uvedené v
Casti Preset Value
Options (MozZnosti
prednastavenegj
hodnoty).

Hodnoty uvedené v
Casti Preset Value
Options (Moznosti
prednastavenej
hodnoty).
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Stipec

flowcell

Popis

Ciarovy kéd prietokového &lanku
pre sekvenovanie.

MozZnosti prednastavenej hodnoty

Nevztahuje sa.

Typ
text

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

AAl - ZA UonN|OS LdIN basliaA NI9ALOS 3 BN



"OYLIA NIAT3QN IMDILSONOVIA VN
OLA O76£90000000L "2 uswn3oq

09

Stipec

class_sx

Popis

Klasifikacia aneuploidie pohlavného
chromozdému.

MozZnosti prednastavenej hodnoty

V zavislosti od typu vzorky a zvolenej
moznosti vykazovania pohlavného
chromozdému plati jedna z nasledujucich
moznosti:

« ANOMALY DETECTED (Zistena
anomalia) — popis anomalie je
uvedeny v stipci anomaly_description
(Popis anomalie).

e NO ANOMALY DETECTED (Anomalia
nezistena) — negativna vzorka a
nevykdzané pohlavie.

e NO ANOMALY DETECTED - XX
(Anomalia nezistena — XX) — negativna
vzorka s plodom zZenského pohlavia.

» NO ANOMALY DETECTED - XY
(Anomalia nezistena — XY) — negativna
vzorka s plodom muzského pohlavia.

o NOT REPORTABLE (Nie je mozné
vykazat) — softvér nie je schopny
vykdzat pohlavny chromozdém.

* NO CHRY PRESENT (Chromozém Y
nie je pritomny) — tehotenstvo s
dvoj¢atami bez zisteného
chromozému Y.

e CHRY PRESENT (Chromozém Y je
pritomny) — tehotenstvo s dvoj¢atami
so zistenym chromozémom Y.

e CANCELLED (Zrusené) —vzorka
zruSena pouzivatelom.

« INVALIDATED (Zrusena platnost) —
vzorka nepresla kontrolou kvality
alebo jej platnost zrusil pouzivatel.

e NOT TESTED (Netestované) —
pohlavny chromozém nebol
testovany.

Typ

class_
sX

Regularny vyraz

Hodnoty uvedené v
Casti Preset Value
Options (MozZnosti
prednastavenegj
hodnoty).
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Stipec

class_auto

anomaly_
description

Popis

Klasifikacia aneuploidii v
autozomoch. Vykazuje sa ako
ANOMALY DETECTED (Zistena
anomalia), ak sa vo vzorke zistila
anomalia v ramci zvoleného typu
vySetrenia.

Retazec v sulade s ISCN, ktory
popisuje vSetky vykazovatelné
anomalie. Viaceré anomalie su

oddelené bodkociarkami.

MozZnosti prednastavenej hodnoty Typ

Jedna z nasledujucich moznosti: Text

o ANOMALY DETECTED (Zistena
anomalia) — zistena anomalia
autozomalnych chromozdémov.

e NO ANOMALY DETECTED (Anomalia
nezistend) — nezistila sa Ziadna
autozomalna anomalia.

e CANCELLED (ZruSené) — vzorka
zruSena pouzivatelom.

o INVALIDATED (Zru$ena platnost) —
vzorka nepresla kontrolou kvality
alebo jej platnost zrusil laborant.

« Not applicable (Nevztahuje sa) -
kategéria sa na danu vzorku
nevztahuje.

Text DETECTED (Zistené): po ktorom text
nasleduju retazce oddelené

bodkodciarkami, ktoré tvoria nasledujice
formaty v poradi chromozémov:
(\+[-)[12]2[0-9]
(del|dup)\([121?[0-91\V)\(((p|a) [0-91{1,2}
(\.[0-91{1,2})?){2}\)

XO|XXX|XXY XYY

alebo NO ANOMALY DETECTED
(Anomélia nezistend) | not applicable
(Nevztahuje sa) | INVALIDATED
(Zru$ena platnost) | CANCELLED
(Zrusené).

Regularny vyraz

Hodnoty uvedené v
Casti Preset Value
Options (MozZnosti
prednastavenegj
hodnoty).

Retazce oddelené
bodkocCiarkami a
dalsie hodnoty
opisané v ¢asti
Pravidla popisu
anomalii na strane
65.
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Stipec
qc_flag

Popis

Vysledky analyzy kontroly kvality.
Vysledky vykazuju iba tieto hodnoty
gc_flag: WARNING (Pozor) a PASS
(Uspeéné kontrola kvality). Ostatné
hodnoty sa nevykazuju.

MozZnosti prednastavenej hodnoty

Jedna z nasledujucich moznosti:

« PASS (Uspesné)

WARNING (Varovanie)

o FAIL (Neuspesné)

o CANCELLED (Zrusené)

o INVALIDATED (Platnost zrusena)
» NTC_PASS

Typ
vypis

Regularny vyraz

Hodnoty uvedené v
Casti Preset Value
Options (MozZnosti
prednastavenegj
hodnoty).
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Stipec

qgc_reason

Popis

Informacie alebo varovania o
zlyhani kontroly kvality.

MozZnosti prednastavenej hodnoty Typ Regularny vyraz

Jedna z nasledujucich moZznosti: text Hodnoty uvedené v

NONE (Ziadne) (stav kontroly kvality
= PASS (Uspesné))

Casti Preset Value
Options (MozZnosti

ZISTENYCH VIACERO ANOMALIi prednastavenej
(stav QC = POZOR) hodnoty).
FAILED iFACT (Neuspesny test

iFACT)

DATA OUTSIDE OF EXPECTED
RANGE (Udaje mimo o&akavaného
rozsahu)

FRAGMENT SIZE DISTRIBUTION
OUTSIDE OF EXPECTED RANGE
(Rozdelenie velkosti fragmentov
mimo oc¢akdvaného rozsahu)
FLOWCELL DATA OUTSIDE OF
EXPECTED RANGE (Udaje
prietokovej kyvety mimo
oCakavaného rozsahu)

FAILED TO ESTIMATE FETAL
FRACTION (Fetalnu frakciu sa
nepodarilo odhadnut)
SEQUENCING
DATAOUTSIDEOFEXPECTEDRANGE
(Udaje sekvenovania mimo
ocakdvaného rozsahu)
UNEXPECTEDDATA (Necakané
udaje)

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

CANCELLED (Zrusené)
INVALIDATED (Platnost zrusend)
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Stipec
ff

Popis

Odhadovana fetalna frakcia.

MozZnosti prednastavenej hodnoty

Percentualny podiel vzorky cfDNA z
plodu zaokruhleny na najblizSie celé
Cislo. Vysledky nizSie ako 1 % su
prezentované ako < 1 %.

Typ
text

Regularny vyraz

Nevztahuje sa.
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Pravidla popisu anomalii

Ak analyza vykonana softvérom VeriSeq NIPT Assay Software v2 identifikuje anomaliu, v poli anomaly_
description (Popis anomalie) vo vykaze NIPT sa zobrazi hodnota DETECTED (Zistené) a po fiom text.
Tento text popisuje vSetky anomalie, ktoré sa vo vykaze mdzu objavit, v sulade s ndzvoslovim
Medzindrodného systému cytogenetickej nomenklatury (International Standing Committee on
Cytogenetic Nomenclature, ISCN). Retazec obsahuje viacero prvkov oddelenych bodkociarkami. Kazdy
prvok predstavuje trizomiu alebo monozdmiu v autozéme, aneuploidiu pohlavnych chromozémov alebo
Ciastocnu deléciu alebo duplikaciu.

Prvky trizdmie a monozomie su oznacené ako +<chr> and -<chr>, v uvedenom poradi, kde <chr> je
¢islo chromozdému.

Napriklad vzorka s trizdmiou na chromozdéme 5 sa zobrazi takto:
+5

Vzorka s monozémiou na chromozdme 6 sa zobrazi takto:

-6

Aneuploidie pohlavnych chromozdmov pouzivaju Standardny zapis s nasledujdcimi moznymi
hodnotami:

* XO-monozdémia chromozému X.

* XXX -trizémia chromozdmu X.

¢  XXY -2chromozdédmy X u muzov.

*  XXY-2chromozémy Y umuzov.

Ciasto&né delécie alebo duplikécie sa uvadzaju iba pre autozémy a objavuju sa iba pri vy$etreni celého
gendmu. Syntax Ciastocnej delécie alebo duplikacie je <type>(<chr>)(<start band><end band>),
pricom plati nasledujuce:

* <type> je typ udalosti, bud',del” v pripade delécie alebo ,,dup” v pripade duplikacie.

* <chr> je ¢islo chromozdému.

* <start band> je cytogeneticky pruh obsahujlci zaciatok udalosti.

* <end band> je cytogeneticky pruh obsahujuci koniec udalosti.

Napriklad ¢iastocna delécia alebo duplikacia, pri ktorej ma cytogeneticky pruh duplikaciu na ramienku
p13 na chromozdme 19 sa uvadza takto:

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

Pole anomaly_description sa riadi Styrmi pravidlami radenia:

1. Prvky su zoradené podla ¢isla chromozdmu bez ohl'adu na to, &i sa delécia alebo duplikacia tyka
celého chromozdmu alebo &i je Ciasto€na. Ak je pritomna aneuploidia pohlavnych chromozdmov,
uvadza sa posledna.

2. U anomalii v ramci toho istého chromozému su aneuploidie celych chromozdémov uvedené pred
¢iastocnymi deléciami alebo duplikaciami.
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3. V pripade Ciasto¢nych delécii alebo duplikacii v rémci toho istého chromozému sa delécie uvadzaju
pred duplikdciami.

4. Ciastogné delécie alebo duplikacie rovnakého typu v rdmci toho istého chromozdmu st zoradené
podla pociato¢nej bazy, ktora je uvedena v doplnkovom vykaze.

POZNAMKA PrivySetreni celého gendmu moze softvér vykazovat aneuploidiu a &iastoénu deléciu
alebo duplikaciu ako postihnutie toho istého chromozému. Ak k tomuto vysledku dojde,
v doplnkovom vykaze najdete dalSie metriky, ktoré vam pomozu pri interpretacii
vysledku.
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Hlasenia o dovodoch kontroly kvality

Stipec qc_reason vo vykaze NIPT zobrazuje zlyhanie kontroly kvality alebo prislu§né varovanie, ak
vysledky analyzy nespadaju do o¢akavaného rozsahu pre metriku analytickej kontroly kvality.
NeUspesné kontroly kvality maju za nasledok uUplné potlagenie vysledkov aneuploidie chromozdmov,
pohlavia, vysledkov doplnujiceho vykazu a odhadovanej fetdlnej frakcie, ktoré zodpovedaju

nasledujucim poliam vykazu NIPT: class_auto, class_sx, anomaly_description a ff.

Hlasenie o dovodoch kontroly
kvality

FAILED iFACT (Neuspes$ny test
iFACT)

DATA OUTSIDE OF EXPECTED
RANGE (Udaje mimo o&akavaného
rozsahu)

FRAGMENT SIZE DISTRIBUTION
OUTSIDE OF EXPECTED RANGE
(Rozdelenie velkosti fragmentov
mimo o¢akavaného rozsahu)

FLOWCELL DATA OUTSIDE OF
EXPECTED RANGE (Udaje
prietokovej kyvety mimo o¢akavany
rozsah)

FAILED TO ESTIMATE FETAL
FRACTION (Fetalnu frakciu sa
nepodarilo odhadnut)
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Popis

Individualny test spolahlivosti fetalnej
aneuploidie (iFACT) — metrika
kontroly kvality, ktora kombinuje
odhad fetdlnej frakcie s metrikami
chodu suvisiacimi s pokrytim s cielom
ur¢it, &¢i ma systém dostatoénu
Statisticku istotu na stanovenie
vysledku pre danu vzorku.

Priemerna odchylka od euploidného
pokrytia nie je v sulade s rozdelenim
naucenych Udajov. M6ze to byt
spbdsobené kontaminaciou alebo
nespravnym spracovanim vzorky.

Rozdelenie velkosti fragmentov nie je
v sllade s rozdelenim nauc¢enych
udajov. M6ze to byt spésobené
kontamindciou alebo nespravnym
spracovanim vzorky.

Udaje prietokového &lanku nie st v
sulade s rozdelenim nau¢enych
Udajov. M6ze to byt spésobené
chybou v nastaveni prietokového
¢lanku.

Nie je mozné vytvorit platny odhad
fetalnej frakcie.

Odporucany
postup

Znovu
spracujte
vzorku.

Znovu
spracujte
vzorku.

Znovu
spracujte
vzorku.

Znovu
spracujte
vzorku.

Znovu
spracujte
vzorku.
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Hlasenie o dévodoch kontroly
kvality

SEQUENCING
DATAOUTSIDEOFEXPECTEDRANGE
(Udaje sekvenovania mimo
ocCakavany rozsah)

UNEXPECTEDDATA
(Nepredpokladané udaje)

MULTIPLEANOMALIESDETECTED
(Zistené viaceré anomalie)

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

CANCELLED (Zrusené)
INVALIDATED (Platnost zrusena)

Doplnkovy vykaz

Supplementary Report (Doplnkovy vykaz) obsahuje Udaje pre dopinkové metriky na zaklade davky,
vzorky alebo oblasti. V tomto vykaze kazdy riadok predstavuje uréiti metriku. Tej istej davky, vzorky

alebo oblasti sa tyka viacero metrik.
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Popis

Vstupné udaje sekvenovania nie su v
sulade s rozdelenim nau¢enych
udajov. M6ze to byt spésobené
kontaminaciou alebo nespravnym
spracovanim vzorky.

Vykaz uvadza problém s kontrolou
kvality, ktory nezodpoveda ziadnemu
inému doévodu kontroly kvality
uvedenému v tejto tabulke.

Vo vzorke sa zistili dve alebo viacero
vykazovanych anomalii (vratane
aneuploidii celého chromozdému a
pripadov CNV).

Detekcia viacerych anomalii méze
poukazovat na nespravne
zaobchadzanie so vzorkou alebo
zriedkavejsiu udalost, ako je malignita
matky.

Tato sprava predstavuje varovanie.
Nepredstavuje zlyhanie kontroly
kvality. Vysledky sa vykazuju, aby ste
si mohli pozriet zistené anomalie.
Mozno v$ak budete musiet znova
spracovat vzorku.

Pre vzorku NTC bolo zistené vysoké
pokrytie (neocakaval sa ziadny
material DNA). M6zZe to byt
spbésobené kontaminaciou alebo
nespravnym spracovanim vzorky.

Vzorku zrusil pouzivatel.

Pouzivatel zrusil platnost vzorky.

Odporucany
postup

Zopakujte
sekvenovanie
prietokového
¢lanku.

Obratte sana
technicku
podporu
spolocnosti
[llumina.

Znovu
spracujte
vzorku.

Znovu
spracujte
vzorku.

Nevztahuje sa.

Nevztahuje sa.



Prirucka k softvéru VeriSeq NIPT Solution v2 - IVD

Subor oddeleny tabuldtormi ma est stipcov, ako je uvedené v nasledujlcej tabulke.

Stipec Popis

flowcell  Ciarovy kéd prietokového
¢lanku.

batch_ Nazov prislusnej davky.

name

sample_  Ciarovy kéd vzorky.

barcode

region Bud oblast celého
chromozému alebo opis oblasti
Ciasto¢nej delécie alebo
duplikacie.

metric_ Nazov opisanej metriky.

name

metric_ Hodnota metriky.

value

Metriky doplnkového vykazu

Doplnkovy vykaz obsahuje Udaje pre nasledujuce metriky. Kazda metrika sa vztahuje na davku, vzorku

alebo na oblast.

Typ
text

text

text

text

text

rozne

Regularny vyraz

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

NA (nevztahuje sa) na metriky
jednotlivych davok.
~a-zA-Z0-9_-1{1,36}$%

NA (nevztahuje sa) na metriky
jednotlivych davok.

chr[12]?[0-9X] — pre metriky oblasti
celého chromozdmu.
(del|dup)\([12]?[0-9XI\)\(((p|q) [0-91{1,2}
(\.[0-91{1,2})?7){2}\) — pre metriky oblasti
Ciasto¢nej delécie alebo duplikacie.

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

Pozrite siMetriky doplnkového vykazu
na strane 69.

Metriky pre chromozdém X s uvedené iba vtedy, ak v moznostiach pohlavnych chromozémov vyberiete

Yes (Ano) alebo SCA.

Rozsahy hodn6t su uvedené vo formate Minimum Value (Minimalna hodnota), Maximum Value
(Maximalna hodnota) a st uvedené medzi oblymi alebo hranatymi zatvorkami. Oblé zatvorky indikuju, ze

hraniéna hodnota nie je sucastou rozsahu. Hranaté zatvorky indikuju, Ze hrani¢na hodnota je sticastou

rozsahu. Inf je skratka pre nekonec¢no.
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Nazov
metriky

genome_
assembly

frag_size_dist

fetal_fraction

NCV_X

NCV_Y

number_of_
cnv_events
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Frekvencia

Podla davky

Podla
vzorky

Podla
vzorky

Podla
vzorky

Podla
vzorky

Podla
vzorky

Popis

Systém suradnic pre usporiadanie
Udajov sekvenovania a suradnic

oblasti vykazu. Vzdy GRCh37 pre
systém VeriSeq NIPT Solution v2.

Smerodajna odchylka rozdielov
medzi skuto¢nymi a o¢akavanymi
kumulativnymi rozdeleniami
velkosti fragmentov.

Vykazovana hodnota fetalnej
frakcie.

Normalizovana hodnota
chromozdému X.

Uvadza sa iba vtedy, ak to povoluje
zvolena moznost vykazovania
pohlavnych chromozémov. V
opacnom pripade sa tato metrika
zobrazi ako NOT TESTED
(Netestované).

Normalizovand hodnota
chromozému Y.

Uvdadza sa iba vtedy, ak to povoluje
zvolena moznost vykazovania
pohlavnych chromozémov. V
opacnom pripade sa tato metrika
zobrazi ako NOT TESTED
(Netestované).

Pocet oblasti ¢iastocnej delécie
alebo duplikacie zistenych vo
vzorke.

NA DIAGNOSTICKE UCELY IN VITRO.

Typ

text

Cislo s
plavajucou
desatinnou
Ciarkou.
Cislo s
plavajucou
desatinnou
Ciarkou.
Cislo s
plavajucou
desatinnou
Ciarkou.

Cislo s
plavajucou
desatinnou
Ciarkou.

celé &islo

Regularny
vyraz
alebo
rozsah
hodnot

"GRCh37$%

(0, Inf)

(0,1

(-Inf, Inf)

(-Inf, Inf)

(0, Inf)
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Nazov .
. Frekvencia

metriky

non_ Podla

excluded_ vzorky

sites

Dokument €. 1000000067940 v10

Popis Typ
Pocet Citani, ktoré zostavaju po celé ¢&islo
filtrovani a ktoré su zapoditané do

analyzy.

Privzorkach s = 2 miliénmi alebo =
60 milionmi &itani je analyza
kontroly kvality nelspesna a
zobrazi sa hlasenie FAILED iFACT
(NeUspesny test iFACT). NES je
jedna z niekolkych $pecifickych
metrik pouzivanych na vypocet
kontroly kvality iFACT a nie je
jedinym uréujucim faktorom
uspesdnych alebo neuspesnych
vysledkov.

NA DIAGNOSTICKE UCELY IN VITRO.

Regularny
vyraz
alebo
rozsah
hodnot

(O, Inf)
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Nazov
metriky

region_
classification

chromosome

start_base

end_base
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Frekvencia

Podla
oblasti

Podla
oblasti

Podla
oblasti

Podla
oblasti

Popis Typ

Klasifikacia oblasti systémom v text
rovnakom formate ako pole
anomaly_description vo

vykaze NIPT.

Ak sa v pripade chromozému X
nezistila Ziadna vykazovana
anomalia pohlavnych
chromozdémov, klasifikacia oblasti
sa bude zhodovat s hodnotou
class_sx vo vykaze NIPT.
Moznosti hodnoty (regularny
vyraz):

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

DETECTED (Detegované):
(del|dup)\([12]?[0-91\)\(((p|a) [0-9]
{1,2}(\.[0-9]{1,2})?){2}\)

NO ANOMALY DETECTED
(Anomalia nezistena)

DETECTED (Detegované):
(XO|XXX|XXY|XYY)[NO ANOMALY
DETECTED (Anomalia nezistena) -
XX|NO ANOMALY DETECTED
(Anomélia nezistend) - XY|NOT
REPORTABLE
(Nevykazatelné)|CHR Y PRESENT
(Chromozém Y pritomny)|CHR Y
NOT PRESENT (Chromozém Y
nepritomny)

Symbol chromozdému. text

Prvé béza zahrnuta v oblasti.

Posledna baza zahrnuta v oblasti.

NA DIAGNOSTICKE UCELY IN VITRO.

celé ¢&islo

celé Cislo

Regularny
vyraz
alebo
rozsah
hodnot

Hodnoty
uvedené v
Popise.

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

[1, Inf)
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Nazov
metriky

start_
cytoband

end_
cytoband

region_size_

mb

region_IIr_
trisomy
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Frekvencia

Podla
oblasti

Podla
oblasti

Podla
oblasti

Podla
oblasti

Popis

Cytogeneticky pruh prvej bazy
zahrnuty v oblasti.

Cytogeneticky pruh poslednej bazy
zahrnuty v oblasti.

Velkost oblasti v megabazach.

Skore pomeru logaritmickej
pravdepodobnosti (Log-Likelihood
Ratio, LLR) pre trizémiu v oblasti.
Oznacduje dékaz pritomnosti
trizomie v porovnani s dékazom
Ziadnej zmeny (dizémia). Ak skore
LLR prekroci vopred stanovenu
prahovu hodnotu, vykaze sa
trizémia.

Pri ¢iastoénych deléciach alebo
duplikaciach sa tato metrika uvedie
iba vtedy, ak typ odpoveda
genetickému zisku (duplikacia).

V opac¢nom pripade sa tato metrika
uvadza ako ,not applicable”
(neuplatfuje sa).

NA DIAGNOSTICKE UCELY IN VITRO.

Typ

text

text

Cislo s
plavajucou
desatinnou
Ciarkou.
Cislo s
plavajucou
desatinnou
Ciarkou.

Regularny

vyraz
alebo
rozsah
hodnot

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

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

(0, Inf)

(-Inf, Inf)
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Regularny
vyraz
Frekvencia Popis Typ alebo
rozsah
hodnét

Nazov
metriky

region_IIr_ Podla Skore LLR pre monozémiu v Cislo s (-Inf, Inf)
monosomy oblasti oblasti. Oznacuje dbkaz plavajucou

pritomnosti monozomie v desatinnou

porovnani s dékazom Ziadnej Ciarkou.

zmeny (dizémia). Monozomia sa

vykaze, ak skoére LLR prekro¢i

vopred stanovenu prahovu

hodnotu.

Pri ¢iasto€nych deléciach alebo

duplikaciach sa tato metrika uvedie

iba vtedy, ak typ odpoveda

genetickej strate (delécia). V

opac¢nom pripade sa tdto metrika

uvadza ako ,not applicable”

(neuplatfiuje sa).

Ak sarozhodnete vykonat

zdakladné vysetrenie, tato metrika

sa zobraziako NOT TESTED

(Netestované).

region_t_stat_ Podla T-Statistika oblasti. T-Statistika je Cislo s (-Inf, Inf)
long_reads oblasti rozdiel v pokryti medzi oblastou a plavajucou
zvySkom genoému v porovnani s desatinnou
odchylkou vo vzorke. Tato metrika  Ciarkou.
uréuje pomer signalu k Sumu a
vyjadruje zistitelnost pripadného
posunu v oblasti. Stav ,long_reads”
znamena, ze pokrytie pouzité pre
tuto t-Statistiku zahffa cely rozsah
velkosti fragmentov pouzity pri
analyze.
Pri generovani skére LLR sa T-
Statistika skombinuje s
odhadovanou fetdlnou frakciou
vzorky.
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Regularny
Nazov Frekvencia Popis Typ :?gsz
metriky
rozsah
hodno6t
region_ Podla Podiel fetalneho materialu, ktory je  Cislo s (-Inf, Inf)
mosaic_ratio  oblasti aneuploidny. Tato metrika je plavajucou
zalozena na pomere fetalnej frakcie desatinnou
odvodenej z pokrytia oblasti k Ciarkou.
fetalnej frakcii vzorky. Vo vzorkach
s takmer nulovymi fetalnymi
frakciami mézu mat pomery
mozaiky zaporné hodnoty z
dbévodu variability odhadu fetalnej
frakcie vzorky pouzitej priich
vypocte.
region_ Podla Skore LLR pre trizémiu vypoditané  gislo s (-Inf, Inf)
mosaic_lIr_ oblasti pomocou fetdlnej frakcie plavajucou
trisomy odvodenej z pokrytia v oblasti desatinnou
namiesto fetdlnej frakcie vzorky. Ciarkou.

Pri Ciastoénych deléciach alebo
duplikacidch sa tato metrika uvedie
iba vtedy, ak typ odpoveda
genetickému zisku (duplikacia). V
opacnom pripade sa tato metrika
uvadza ako ,not applicable”
(neuplatniuje sa).

Dokument &. 1000000067940 v10
NA DIAGNOSTICKE UCELY IN VITRO.



Prirucka k softvéru VeriSeq NIPT Solution v2 - IVD

Nazov
metriky

region_
mosaic_lIr_
monosomy

Frekvencia Popis
Podla Skore LLR pre monozémiu
oblasti vypoditané pomocou fetalnej

frakcie odvodenej z pokrytia v
oblasti namiesto fetalnej frakcie
vzorky. Pri Ciasto&nych deléciach

alebo duplikaciach sa tato metrika
uvedie iba vtedy, ak typ odpoveda

genetickej strate (delécia). V

opacnom pripade sa tato metrika

uvadza ako ,not applicable”

(neuplatiiuje sa). Ak sa rozhodnete
vykonat zakladné vySetrenie, tato

metrika sa zobrazi ako NOT
TESTED (Netestované).

Typ

Cislo s
plavajucou
desatinnou
Ciarkou.

Regularny
vyraz
alebo
rozsah
hodnot

(-Inf, Inf)

Sample Invalidation Report (Vykaz o zruSeni platnosti

vzorky)

Systém vygeneruje vykaz o zruseni platnosti vzorky pre kazdu vzorku s chybou alebo zruSenou

platnostou.

Stipec

batch_
name

sample_
barcode

reason

operator

Popis

Nazov davky.

Jedinecny Ciarovy kéd vzorky so zrusenou
platnostou.

Dévod zrusenia platnosti vzorky uvedeny
pouzivatelom.

Pouzivatel'ské meno obsluhy, ktora vzorke
zrusila platnost alebo priradila chybu.
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Typ

text

text

text

text

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

timestamp

Popis

Datum a ¢as zruSenia platnosti vzorky.

Typ

Casova pediatka
podla normy ISO
8601

Regularny
vyraz

Sample Cancellation Report (Vykaz o zruseni platnosti

vzorky)

Pre kazdu zruSenu vzorku systém vygeneruje Sample Cancellation Report (Vykaz o zruseni platnosti

vzorky).

Stipec

batch_name
sample_
barcode
reason

operator

timestamp

Popis

Nazov davky.

Jedineény Ciarovy kéd zruSenej
vzorky.

Dévod zrusenia vzorky zadany
pouzivatelom.

Pouzivatel'ské meno obsluhy, ktora
zrusila vzorku.

Datum a ¢as zruSenia vzorky.
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Typ
text

text
text
text

Casova pediatka
podla normy ISO
8601

Regularny vyraz
*a-zA-Z0-9_-]
{1,36}$
~a-zA-Z0-9_-]
{1,36}%
*a-zA-Z0-9_-]
{1,36}$
*a-zA-Z0-9_-]
{1,36}3$
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Pool Retest Request Report (Vykaz ziadosti o
opakovanie testu skupiny)

Vykaz ziadosti o opakovanie testu skupiny znamen3, Ze je mozné opatovne naplnit skupinu, ktorej
platnost bola zrusena. Systém vygeneruje vykaz ziadosti o opakovanie testu skupiny, ked sa zrusi
platnost prvého z dvoch moznych chodov (skupin) sekvenovania pre dany typ skupiny.

, . Regularny
Stilpec Popis T
R B ® vyraz
batch_ Nazov davky. text *a-zA-Z0-
name 9_-1(1,36}%
pool_type  Typ skupiny. vypis A|B|C|E
reason D6vod na zruSenie platnosti text *a-zA-Z0-
predchadzajlcej skupiny, ktory poskytol 9_-1{1,36}%
pouzivatel.
timestamp  Datum a ¢as ziadosti. Casovy udaj v stlade

s normou ISO 8601

Vykazy spracovania

Tato ¢ast obsahuje podrobnosti o vykazoch spracovania vygenerovanych softvérom VeriSeq NIPT
Assay Software.

Batch Initiation Report (Vykaz o spusteni davky)

Systém vygeneruje vykaz o spusteni skupiny, ked' déjde k UspesSnému spusteniu davky a overeni davky
pred izoldciou plazmy. Vykaz je mozné odoslat do systému LIMS, &im sa oznadi vytvorenie davky a
poskytne sa zoznam priradenych vzoriek.

Stipec Popis Typ Regularny vyraz

batch_name Nazov davky. text ra-zA-70-9_-1{1,36}$
sample_barcode Jedinec¢ny Ciarovy kéd vzorky. text ~a-zA-Z0-9_-1{1,36}$
sample_type Typ vzorky &iarového kédu vzorky. vypis singleton (Jedinagik) |

control (Kontrola) |
twin (Dvoji¢ka) | ntc

well Jamka spojend so vzorkou. text *a-zA-Z1{1,1}[0-9]

{1.2}$
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Stipec

assay

method_version

workflow_manager_

version

Popis

Nazov rozboru.

Verzia metddy automatizacie
rozboru.

spojeného s davkou.

Verzia spravcu pracovného postupu

Typ
text

text

text

Regularny vyraz
*a-zA-Z0-9_-]
{1,700}$

Rozbor VeriSeq NIPT
v2 Assay
~a-zA-Z0-9._ -]
{1,700}$

Batch Invalidation Report (Vykaz o zruseni platnosti

davky)

Systém vygeneruje vykaz o zruSeni platnosti davky, ked ddjde k zlyhaniu alebo zruseniu platnosti

davky.

Stipec
batch_

name
reason

operator

timestamp

Popis

Nazov davky.

D6vod zruSenia platnosti davky
poskytnuty pouzivatelom.

Inicialy obsluhy, ktora zrusi platnost
davky.

Datum a ¢as zruSenia platnosti
davky.
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Typ
text

text

text

Casova pediatka
podla normy ISO

8601

Regularny vyraz
*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 (vzorova laboratorna sprava)

Systém vygeneruje vykaz o vzorke v kniznici pri chybe alebo zruseni platnosti davky, pri Uspesnom
dokonéeni kniznice a pri ispeSnom dokonc&eni kvantifikacie.

Stipec

batch_name

sample_
barcode

gc_status

qgc_reason

starting_volume

index

cen_library_pg_
ul

plasma_
isolation_
comments

cfdna_
extraction_
comments

library_prep_
comments

quantitation_
comments

Popis

Nazov davky.

Jedine¢ny Ciarovy kdd vzorky.

Stav vzorky po dokoné&eni krokov rozboru.

D6vod stavu kontroly kvality.

Pociato¢ny objem odberovej skimavky s
krvou v ml v ase izolacie plazmy.

Index spojeny so vzorkou.

Koncentracia kniznice v pg/ul.

Komentare laboranta k vykonaniu izolacie
plazmy (volny text).

Komentare laboranta k vykonaniu extrakcie
cfDNA (volny text).

Komentare pouzivatela k vykonaniu
pripravy kniznice (volny text).

Komentare laboranta k vykonaniu
kvantifikacie (volny text).
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Typ

text

text

vypis

text

Gislos
plavajucou
desatinnou
Ciarkou.

text
Cislos
plavajucou

desatinnou
Ciarkou.

text

text

text

text

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

pass (Uspesné)
| fail
(Nelspesné)
~a-zA-Z0-9_-]
{1,36}$

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

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

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

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

~a-zA-Z0-9_ -]
{1,512}$
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Library Reagent Report (Vykaz o Cinidlach v kniznici)

Systém vygeneruje vykaz o ¢inidlach v kniznici pri chybe alebo zruSeni platnosti davky, pri UspeSnom
dokonéeni kniznice a pri ispeSnom dokonc&eni kvantifikacie.

, . Regularny
Stlpec Popis Typ -
batch_ Nazov davky. text ~a-zA-Z0-9_-]
name {1,36}$
process Nazov procesu vo formate text ~A-Z1{1,36}:
SPRACOVANIE:Ciastkové spracovanie. [a-z0-9_]
Moznosti hodnoty: {1,36}$
o ISOLATION (lzolacia) — Batch_validation,
prespin, postspin, data_transact.
o EXTRACTION (Extrakcia) — Setup,
chemistry, data_transact.
o LIBRARY (Kniznica) — Setup, chemistry,
data_transact, complete.
* QUANT (Kvantifikacia) — Setup, build_
standards, build_384, analysis, data_
transact.
» POOLING (VKkladanie do skupiny) —
Analysis, setup, pooling, data_transact,
complete.
reagent_ Nazov Cinidla. text ~a-zA-Z0-9_
name -1{1,36}$
lot Ciarovy kéd ¢&inidla. text "a-zA-Z0-9_
-1{1,36}$
expiration_  Datum exspiracie vo formate vyrobcu. text *a-zA-70-9:/_
date -1{1,100}$
operator Pouzivatel'ské meno obsluhy. text *a-zA-Z0-9_
-1{1,36}$
initiated Casovy Udaj spustenia spojeny s &inidlom. Casova
peciatka podla
normy ISO
8601
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Library Labware Report (Vykaz laboratérneho
vybavenia v kniznici)

Systém vygeneruje vykaz o laboratérnom vybaveni v kniznici pri chybe alebo zruseni platnosti davky,
pri uspeSnom dokoné&eni kniznice a pri UspesSnom dokoncéeni kvantifikacie.

Stipec Popis Typ Regularny vyraz
batch_name Nazov davky. text *a-zA-Z0-9_-]

{1,36}$
labware_ Nazov laboratérneho vybavenia. text ~a-zA-Z0-9 _-]
name {1,36}$
labware_ Ciarovy kod laboratérneho text ~a-zA-Z0-9 _-]
barcode vybavenia. {1,36}%
initiated Casovy udaj spustenia spojeny s ¢asovy udaj v

laboratérnym vybavenim. sulade s normou
ISO 8601
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Library Quant Report (Vykaz kvantifikacie kniznice)

Systém vygeneruje vykaz kvantifikacie kniznice pri uspesnom dokonceni kvantifikacie.

Stipec Popis Typ Regularny vyraz
batch_name Nazov davky. text *a-zA-Z0-9_-]
{1,36}$
quant_id Ciseln4 identifikécia. dlhy Ciselny
retazec
instrument Nazov kvantifikacného pristroja (volny  text ~a-zA-Z0-9_ -]
text). {1,36}%
standard_r_ R umocnené druhou mocninou. Cislo s
squared pladvajucou
desatinnou
Ciarkou.
standard_ Priesecnik. Cislos
intercept plavajucou
desatinnou
Ciarkou.
standard_ Sklon. Cislo s
slope plavajucou
desatinnou
Ciarkou.
median_ccn_ Median koncentrécie vzorky. Gislos
pg_ul plavajucou
desatinnou
Ciarkou.
qc_status Stav kontroly kvality kvantifikacie. vypis pass (Uspesné) |
fail (Neuspesné)
qc_reason Opis dévodu pripadného zlyhania. text *Ma-zA-Z0-9_-]
{1,36}$
initiated Casovy Udaj spustenia spojeny s Casova peciatka

kvantifikéciou.
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podla normy ISO

8601
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Library Process Log (protokol spracovania databazy)

Systém vygeneruje protokol spracovania databazy pri spusteni a dokoncéeni alebo zlyhani kazdého
spracovania davky, pri zlyhani alebo zruseni platnosti skupiny a pri dokonéeni analyzy (vytvorenej pre

skupinu).

Stipec

batch_
name

process

operator
instrument

started

finished

Popis Typ R(Iegularny
vyraz
Néazov davky. text ~a-zA-Z0-9_
-1{1,36}$
Nazov spracovania davky vo formate text ~A-Z1{1,36}:
SPRACOVANIE:Ciastkové spracovanie. Moznosti [a-z0-9_]
hodnoty: {1,36}$
ISOLATION (Izolacia) — Batch_validation, prespin,
postspin, data_transact.
EXTRACTION (Extrakcia) — Setup, chemistry,
data_transact.
LIBRARY (Kniznica) — Setup, chemistry, data_
transact, complete.
QUANT (Kvantifikacia) — Setup, build_standards,
build_384, analysis, data_transact.
POOLING (Vkladanie do skupiny) — Analysis,
setup, pooling, data_transact, complete.
Inicidly obsluhy. text *a-zA-Z0-9_
-1{1,36}%
Néazov pristroja. text *a-zA-Z0-9_
-1{1,36}$
Datum a ¢as spustenia spracovania davky. Casova
peciatka
podla
normy ISO
8601
Datum a ¢as dokoncenia alebo zlyhania Casova
spracovania davky. peciatka
podla
normy ISO
8601
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Stipec Popis

status Aktualna davka.

Pool Report (Vykaz skupiny)

Systém vygeneruje vykaz skupiny pri Uspesnom dokoné&eni kniznice, pri zlyhani davky a pri zruseni

Typ

vypis

platnosti davky, ak k danej udalosti déjde po zacati vkladania do skupiny.

Stipec Popis

batch_name Nazov davky.

sample_barcode Jedinecny &iarovy kdd vzorky.

pool_barcode Ciarovy kéd bloku spojeny so vzorkou.

pool_type Typ skupiny spojenej so vzorkou.

pooling_volume_ Objem skupiny v pl.

ul
pooling_ Komentare pouzivatela pri vkladani do
comments skupiny (volny text).

Typ
text

text

text

vypis

Cislo s
pladvajucou
desatinnou
Ciarkou.

text

Regularny
vyraz
completed
(dokoné&ené) |
failed
(netspesné) |
started
(spustené) |
aborted
(prerusené)

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

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

Pool Invalidation Report (Vykaz o zruseni platnosti

skupiny)

Systém vygeneruje vykaz o zruseni platnosti skupiny, ked déjde k zruseniu platnosti skupiny.
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Stipec

batch_
name

pool_
barcode
reason

operator

timestamp

Popis

Nazov davky.

Ciarovy kdd skupiny, ktorej platnost
bola zrusena.

Dévod zruSenia platnosti skupiny
poskytnuty pouzivatelom.

Inicialy pracovnika, ktory zrusil
platnost skupiny.

Datum a ¢as zruSenia platnosti
skupiny.

Dokument &. 1000000067940 v10
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Typ
text

text
text
text

Casova pediatka
podla normy ISO
8601

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

Ked sa sekvenovanie dokon¢i alebo ked vyprsi ¢asovy limit sekvenovania, systém vygeneruje vykaz o

sekvenovani pre dany chod sekvenovania.

Stipec Popis Typ Regularny vyraz
batch_name Nazov davky. text ~a-zA-Z0-9_-]
{1,36}$
pool_barcode Ciarovy kod skupiny spojeny s chodom  text ~a-zA-Z0-9_-]
sekvenovania. {1,36}%
instrument Sériové Cislo sekvenacného systému. text *a-zA-Z0-9_-]
{1,36}$
flowcell Prietokovy ¢lanok spojeny s chodom text *a-zA-Z0-9_-]
sekvenovania. {1,36}$
software_ Retazec oznadujlci softvérovu text
version aplikaciu a jej verziu pouzitu na
generovanie Udajov pomocou pristroja
systém sekvenovania.
run_folder Nazov prie€inka chodu sekvenovania. text ~a-zA-Z0-9_-1+$
sequencing_ Stav chodu sekvenovania. vypis completed
status (dokoné&ené) |
timed out (vyprsal
gasovy limit) |
failed (neluspesdné)
qc_status Stav kontroly kvality chodu vypis pass (Uspesné) |
sekvenovania. fail (nedspesné) |
error (chyba)
gc_reason Do6vody zlyhania kontroly kvality, text *a-zA-Z0-9_-]
hodnoty oddelené bodkodiarkou. {1,36}%
cluster_density Hustota klastra (median na prietokovy Cislos
¢lanok naprie¢ dlazdicami). plavajucou
desatinnou
Ciarkou.
pct_q30 Percento baz nad Q30. Cislo s
plavajucou
desatinnou
Ciarkou.
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Stipec Popis Typ Regularny vyraz

pct_pf Percento c&itani, ktoré splnili poZiadavky ¢&islo s
filtra. plavajucou
desatinnou
Ciarkou.

phasing Fazovanie. Cislo s
plavajucou
desatinnou
Ciarkou.

prephasing Predfazovanie. Cislo s
plavajucou
desatinnou
Ciarkou.

predicted_ Predpokladané usporiadané &itania. dlhy giselny
aligned_reads retazec

started Casovy udaj spojeny so spustenim ¢asovy udaj
sekvenovania. v stlade s
normou ISO
8601

completed Casovy Udaj spojeny s dokon&enim Casova
sekvenovania. peciatka
podla
normy ISO
8601

Analysis Failure Report (Vykaz o neuspesnej analyze)

Systém vygeneruje vykaz o zlyhani analyzy, ked zlyha maximalny pocet pokusov o analyzu pre chod
sekvenovania.

Stipec Popis Typ Regularny vyraz
batch_name Nazov davky. text ~a-zA-Z0-9_-]
{1,36}$
pool_barcode Ciarovy kod skupiny spojeny s text ~a-zA-Z0-9_-]
nelspesnou analyzou. {1,36}$
flowcell Ciarovy kod prietokovej kyvety spojeny  text ~a-zA-Z0-9_-]
s nelispesnou analyzou. {1,36}$
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Stipec

sequencing_run_

folder

analysis_run_
status

timestarted

timefinished

Popis

PrieCinok chodu sekvenovania spojeny
s neuispesnou analyzou.

Stav chodu sekvenovania spojeny s
neuspesnou analyzou.

Casovy Udaj spojeny so spustenim
analyzy.

Casovy udaj spojeny so zlyhanim
analyzy.

Dokument &. 1000000067940 v10
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Typ
text

text

Casova
peciatka
podla normy
ISO 8601

Casova
peciatka
podla normy
ISO 8601

Regularny vyraz

~a-zA-Z0-9_1+$

"a-zA-Z0-9_1+3%

89



"OYLIA NIAT3QN IMDILSONOVIA VN
OLA O76£90000000L "2 uswn3oq

06

RieSenie problemov

Uvod

Softvér VeriSeq NIPT Solution v2 poskytuje pomoc pri rieSeni problémov prostrednictvom nasledujtcich funkcii:
* oznamenia softvéru VeriSeq NIPT Assay Software a systémové oznamenia,
* odporucané opatrenia v pripade problémov so systémom,

* pokyny na vykonanie preventivnych a chybovych analyz pomocou vopred nainstalovanych testovacich udajov.

Oznamenia softvéru Assay Software

Tato Cast popisuje oznadmenia softvéru VeriSeq NIPT Assay Software.

Oznamy o priebehu

Oznamy o priebehu signalizuju bezny priebeh vykondvania analyzy. Tieto ozndmenia sa zaznamendvaju ako aktivity a nevyZzaduju
Ziadny zasah zo strany laboranta.

Uroven E- Odporuéany
Oznamenie Krok When (Kedy) N . P y
vystrahy mail postup
Batch Initiation (Spustenie davky) Priprava Pouzivatel vytvoril novu Aktivita Ano  Nevztahuje sa.
kniZnice davku.
Batch Library Complete (Kniznica Priprava Kniznica sa dokoncila pre Aktivita Nie Nevztahuje sa.
pre davku sa dokoncila) kniZnice aktudlnu davku.
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Oznamenie

Pool Complete (Skupina sa
dokoncila)

Sequencing Started (Spustenie
sekvenovania)

Sequencing QC passed (Kontrola
kvality sekvenovania uspesna)

Sequencing Run Associated With
Pool (Chod sekvenovania
priradeny ku skupine)

Analysis Started (Analyza sa
zacala)

Analysis Completed NIPT Report
Generated (Analyza sa dokongila,
vytvoril sa vykaz NIPT)

Krok

Priprava
kniZnice
Sequencing
(Sekvenovanie)

Sequencing
(Sekvenovanie)

Sequencing
(Sekvenovanie)

Analyza

Nasledné
spracovanie
analyzy

When (Kedy)

Z davky sa vytvorila skupina.

Systém detegoval novy
prie€inok s udajmi

sekvenovania.

Chod sekvenovania sa skondil

a kontrola kvality

sekvenovania prebehla

uspesne.

Chod sekvenovania sa
uspesne priradil k znamej

skupine.

Analyza pre Specifikovany
chod sekvenovania sa zacala.

Analyza sa dokoncila a
vytvorili sa vykazy.

Urovei
vystrahy

Aktivita

Aktivita

Aktivita

Aktivita

Aktivita

Aktivita

E_
mail

Nie

Nie

Nie

Nie

Ano

Ano

Odporucany
postup

Nevztahuje sa.

Nevztahuje sa.

Nevztahuje sa.

Nevztahuje sa.

Nevztahuje sa.

Nevztahuje sa.
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Oznamenia o zneplatneni

Oznamenie zneplatneni upozoriuje na pripady, ku ktorym déjde v systéme z dévodu zruSenia platnosti davky alebo skupiny uzivatelom
prostrednictvom softvéru Workflow Manager. Tieto ozndmenia sa zaznamenavaju ako oznamenia a nevyzaduju ziadne kroky zo strany
pouzivatela.
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L. Uroven E- Odporuéany
Oznamenie Krok When (Kedy) B .
vystrahy mail postup

Batch Invalidation (ZruSenie platnosti  Priprava Pouzivatel zru$il platnost  Ozndmenie  Ano  Nevztahuje sa.
davky) kniznice davky.
Pool Invalidation — Repool (ZruSenie Priprava Pouzivatel zrusil platnost  Ozndmenie  Ano  Nevztahuje sa.
platnosti skupiny — opatovné kniZnice prvej moznej skupiny
vkladanie do skupiny) (urgitého typu) pre

davku.
Pool Invalidation — Use second aliquot  Priprava Pouzivatel zru$il platnost  Oznamenie  Ano  Nevztahuje sa.
(ZruSenie platnosti skupiny — pouzite kniznice prvej moznej skupiny
druhd alikvotnu ¢ast) (urgitého typu) pre

davku.
Sequencing Completed Pool Sequencing Chod sekvenovania sa Oznédmenie  Ano  Nevztahuje sa.
Invalidated (Sekvenovanie sa (Sekvenovanie)  skoncil, ale pouzivatel
dokongilo, zruSena platnost skupiny) zrusil platnost skupiny.
Sequencing QC passed - All samples Kontrola kvality ~ Kontrola kvality chodu Oznadmenie  Ano Nevztahuje sa.
are invalid (Kontrola kvality sekvenovania sekvenovania sa
sekvenovania uspesna - vSetky skondgila, ale vSetky
vzorky neplatné) vzorky su neplatné.
Analysis Completed Pool Invalidated Nasledné Analdza sa skoncila, ale Oznédmenie  Ano  Nevztahuje sa.
(Analyza sa dokongila, zrusena spracovanie pouzivatel zrusil platnost
platnost skupiny) analyzy skupiny.
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Oznamenia o opravitelnych chybach

Opravitelné chyby su stavy, z ktorych sa moze softvér VeriSeq NIPT Assay zotavit, ak pouZzivatel vykona odporucany krok. Ak problém
pretrvava, obratte sa na oddelenie technickej podpory spolo¢nosti lllumina.
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Oznamenie Krok

Missing Instrument
Path (Nie je zadana
cesta k pristroju)

Sequencing
(Sekvenovanie)

Insufficient Disk Space Sequencing

for Sequencing (Sekvenovanie)
(Nedostatok miesta na

disku na

sekvenovanie)

When (Kedy)

Systém nedokaze
najst/pripojit sa k
externému prie€inku
sekvenovania.

Systém nasiel novy
priecinok s Udajmi
sekvenovania, ale
vyhodnotil, ze na disku
nie je dostatok miesta
pre tieto Udaje.

Uroven
vystrahy

Vystraha

Vystraha

E-mail

Ano

Ano

Odporucany postup

» Ak pouzivate ulozisko
NAS, skontrolujte
pripojenie k sieti.
Pozrite si dokument
Odportcané postupy
na strane 105.

e Mozna porucha
hardvéru. Restartujte
server. Ak problém
pretrvava, poslite e-
mail technickej
podpore spolo¢nosti
lllumina.

1. Skontrolujte dostupné
miesto na disku. Pozrite
si Odportcané postupy
na strane 105.

2. Uvolnite miesto na
disku alebo zalohujte
Udaje. Pozrite si
Odportcané postupy na
strane 105.
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Oznamenie Krok

Sequencing Run
Invalid Folder
(Neplatny prie¢inok
chodu sekvenovania)

Sequencing
(Sekvenovanie)

Sequencing Started
but Pool Barcode File
Missing
(Sekvenovanie sa
spustilo, ale chyba
sUbor s ¢iarovym
kédom skupiny)

Sequencing
(Sekvenovanie)

Cannot Verify
Sequencing Run
Completion (Nie je
mozné overit
dokonc&enie chodu
sekvenovania)

Sequencing
(Sekvenovanie)

When (Kedy)

V prie€inku chodu
sekvenovania su
neplatné znaky.

Softvér nenasiel stbor
s Ciarovym kdédom
skupiny v priebehu 30
minut po spusteni
sekvenovania.

Softvér nedokazal
precitat subor stavu
dokonéenia chodu v
priecinku
sekvenovania.

Uroveh

i E-mail
vystrahy

Varovanie Ano

Varovanie Ano

Varovanie Ano

Odporucany postup

Priecinok chodu
sekvenovania bol
nespravne premenovany.
Zmerfite nazov chodu na
platny nazov.

MozZna porucha pristroja
alebo NAS. Skontrolujte
konfiguraciu pristroja a
pripojenie k sieti. Systém
bude pokracovat vo
vyhladavani suboru s
¢iarovym kédom skupiny,
kym sa nedokon¢i
sekvenovanie.

Mozna porucha hardvéru.

Restartujte server. Ak
problém pretrvava,
poslite e-mail technickej
podpore spolo¢nosti
[llumina.
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Oznamenie

Missing Sample
Attributes (Chybajuce
atributy vzorky)

Krok

Predbezna
analyza

When (Kedy)

Softvér nedokazal pri
niektorych vzorkach
najst urcenie typu
vzorky, moznost
pohlavného
chromozému alebo typ
vySetrenia.

Uroveh
vystrahy

Oznamenie

E-mail

Ano

Odporucany postup

Pre danu vzorku nebol
poskytnuty jeden alebo
viac atribUtov vzorky.
Zadajte chybajuce
atributy vzorky do
aplikacie Workflow
Manager alebo zruste
platnost vzorky, aby
softvér mohol pokracovat
v analyze.
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Oznamenie Krok

Sample Sheet Predbezna
Generation failed analyza
(Vytvorenie harku

vzoriek zlyhalo)

Uroveh

When (Kedy) vystrahy

Softvéru sa nepodarilo  Vystraha
vygenerovat harok
vzoriek.

E-mail

Ano

Odporucany postup

o Skontrolujte dostupné
miesto na disku.
Pozrite si Odporticané
postupy na strane 105.
Ak je malo miesta,
uvolnite miesto na
disku alebo zalohujte
udaje. Pozrite si
Odportcané postupy
na strane 105.

o Ak pouzivate Ulozisko
NAS, skontrolujte
pripojenie k sieti.
Pozrite si Odporticané
postupy na strane 105.

e Mozna porucha
hardvéru. Restartujte
server. Ak problém
pretrvava, poslite e-
mail technickej
podpore spolocnosti
lllumina.
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Oznamenie

Unable to check disk
space (Nie je mozné
skontrolovat miesto na
disku)

Insufficient Disk Space
for Analysis
(Nedostatok miesta na
disku na analyzu)

Unable to launch
Analysis Pipeline (Nie
je mozné spustit plan
analyzy)

Krok

Predbezna
analyza

Predbezna
analyza

Predbezna
analyza

When (Kedy)

Softvéru sa nepodarilo
skontrolovat miesto na
disku.

Softvér zistil, Ze na
disku nie je dostatok
miesta na spustenie
nového analytického
chodu.

Softvéru sa nepodarilo
spustit chod analyzy
pre dany prie¢inok
sekvenovania.

Uroveh

vystrahy

Vystraha

Vystraha

Vystraha

E-mail

Ano

Ano

Ano

Odporucany postup

o Ak pouzivate ulozisko
NAS, skontrolujte
pripojenie k sieti.
Pozrite si ¢ast
Odportcané postupy
na strane 105 ID akcie
2 na strane 105.

e Mozna porucha
hardvéru. Restartujte
server. Ak problém
pretrvava, poslite e-
mail technickej
podpore spolo¢nosti
lllumina.

Uvolnite miesto na disku
alebo zalohujte udaje.
Pozrite si ¢ast
Odportcané postupy na
strane 105 ID akcie 3 na
strane 106.

MozZna porucha hardvéru.

Restartujte server. Ak
problém pretrvava,
poslite e-mail technickej
podpore spolo¢nosti
lllumina.
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Oznamenie Krok

Sequencing folder
Read/Write permission analyza
failed (Nepodarilo sa

ziskat povolenie na

ditanie/zapis z/do

priecinku

sekvenovania)

Analysis Failed - Retry  Analyza
(Analyza zlyhala -
skuste to znova)

Results Already Systém
Reported (Vysledky sa
uz vykazali)

Predbezna

When (Kedy)

Softvérovy test, ktory
kontroluje povolenie na
ditanie/zapis z/do
prie€inka chodu
sekvenovania, bol
neuspesny.

Analyza zlyhala. Akcia
sa zopakuje.

Softvér zistil, ze pre
aktualny typ skupiny uz
bol vygenerovany
vykaz NIPT.

Uroveh
vystrahy

Varovanie

Oznamenie

Aktivita

E-mail

Ano

Ano

Ano

Odporucany postup

o Ak pouzivate ulozisko
NAS, skontrolujte
pripojenie k sieti.
Pozrite si Odportcané

postupy na strane 105.

e Mozna porucha
hardvéru. Restartujte
server. Ak problém
pretrvava, poslite e-
mail technickej
podpore spolo¢nosti
lllumina.

Ziadna

Ziadna
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Oznamenie Krok

Unable to deliver email Systém
notifications (Nie je

mozné dorucit e-

mailové oznamenia)

Time Skew Detected Priprava
(Bola zistena ¢asova kniZnice
odchylka)

Uroveh

When (Kedy) vystrahy

Systém nie je schopny  Varovanie
dorucit e-mailové
oznamenia.

Softvér zistil Casovu Varovanie
odchylku vaésiu ako 1

minuta medzi ¢asovou

znamkou poskytnutou

aplikaciou Workflow

Manager a miestnym

¢asom servera.

E-mail

Nevztahuje
sa

Nie

Odporucany postup

1. Skontrolujte platnu
konfiguraciu e-mailu
definovanu v systéme.
Pozrite si Konfiguracia e-
mailovych oznameni
systému na strane 35.

2. Odoslite skusobny e-
mail. Pozrite si
Konfiguracia e-mailovych
ozndmeni systému na
strane 35.

3. Restartujte server. Ak
problém pretrvava,
poslite e-mail technickej
podpore spolo¢nosti
lumina.

1. Skontrolujte miestny
¢as v pocitaci s
aplikaciou Workflow
Manager.

2. Skontrolujte miestny
Cas servera Onsite Server
uvedeny vo webovom
uzivatelskom rozhrani
(karta Server Status
(Stav servera)).
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zarucila vykonanie analyzy.

Oznamenie Krok

Batch Failure (Chyba Priprava
davky) kniZnice
Report Generating Vykazovanie

Failure (Chyba
generovania vykazu)

ool

When (Kedy)

Kontrola kvality
davky zlyhala.

Systému sa
nepodarilo

vygenerovat vykaz.

Oznamenia o neopravitelnych chybach

Uroven

i E-mail
vystrahy

Oznamenie  Ano

Vystraha Ano

Neopravitelné chyby predstavuju situacie, kedy sa dosiahol konecny stav, pri ktorom nie je mozné vykonat ziadnu ¢innost, ktora by

Odporucany postup

Restartujte vkladanie

kniznice.

o Skontrolujte dostupné
miesto na disku. Pozrite
si Odporucané postupy
na strane 105. Ak je
malo miesta, uvolnite
miesto na disku alebo
zalohujte Udaje. Pozrite
si Odportcané postupy
na strane 105.

» Mozna porucha
hardvéru. Restartujte
server. Ak problém
pretrvava, poslite e-
mail technickej podpore
spolo&nosti lllumina.
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Oznamenie

Failed to Parse Run

Parameters file (Analyza
sUboru s parametrami

chodu zlyhala)

Unrecognized Run

Parameters (Nezname

parametre chodu)

Invalid Run Parameters
(Neplatné parametre

chodu)

No Pool Barcode found
(Nenasiel sa Ciarovy kod

skupiny)

Krok

Sequencing
(Sekvenovanie)

Sequencing
(Sekvenovanie)

Sequencing
(Sekvenovanie)

Sequencing
(Sekvenovanie)

When (Kedy)

Systému sa
nepodarilo
otvorit/analyzovat
subor
RunParameters.xml.

Softvér nacital
parametre chodu,
ktoré nie su
kompatibilné.

Citanie softvéru
vyzadovalo
parametre chodu,
ktoré nie su
kompatibilné s
analyzou.

Softvér nedokazal
priradit prietokovy
¢lanok chodu
sekvenovania ku

znamemu Ciarovému

kédu skupiny.

Urovenh
vystrahy

Varovanie

Varovanie

Varovanie

Varovanie

E-mail

Ano

Ano

Ano

Ano

Odporucany postup

Subor RunParameters.xml
je poSkodeny.
Skontrolujte konfiguraciu
pristroja a znova
vykonajte sekvenovanie
skupiny.

Softvéru sa nepodarilo
zostavit parametre chodu
sekvenovania z
konfiguraéného subor
pristroja. Skontrolujte
konfiguraciu pristroja a
znova vykonaijte
sekvenovanie skupiny.

Kontrola kompatibility
softvéru zlyhala.
Skontrolujte konfiguraciu
pristroja a znova
vykonajte sekvenovanie
skupiny.

Pravdepodobne ide o
nespravny ¢iarovy kod
skupiny. Zopakujte
sekvenovanie skupiny.
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Oznamenie

Sequencing Completed
but Pool Barcode File
Missing (Sekvenovanie
sa dokoncilo, ale chyba
subor s ¢iarovym kdédom
skupiny)

Unable to read Pool
Barcode File (Nie je
mozné nacitat subor s
¢iarovym kdédom
skupiny)

Pool Barcode File
Mismatch (Nespravne
sparovanie suboru s
Ciarovym kédom
skupiny)

Vyprsal ¢asovy limit
sekvenovania

Krok

Sequencing
(Sekvenovanie)

Sequencing
(Sekvenovanie)

Sequencing
(Sekvenovanie)

Sequencing
(Sekvenovanie)

Urovenh

When (Kedy) E-mail

vystrahy

Chod sekvenovania Vystraha Ano
sa dokoncil, ale

nenasiel sa subor

obsahujuci Ciarovy

kéd skupiny.

Subor obsahujuci Vystraha Ano
Ciarovy kdd skupiny

je poskodeny.

Zisteny subor s Vystraha Ano
¢iarovym kédom

skupiny odkazuje na

iné ID prietokového

¢lanku, nez je ID

priradené k chodu

sekvenovania.

Chod sekvenovania Varovanie Ano
sa nedokondil v
danom ¢asovom

limite.

Odporucany postup

MozZna chyba pristroja
systém sekvenovania.
Obratte sa na technickdu
podporu spolo¢nosti
[llumina a poziadajte o
pomoc.

MozZné zlyhanie pristroja
systém sekvenovania
alebo siete. Obratte sa na
oddelenie technickej
podpory spolo¢nosti
lllumina a poZiadajte o
pomoc.

MoZna chyba pristroja
systém sekvenovania.
Poziadajte oddelenie
technickej podpory
spolo¢nosti lllumina

0 pomoc.

Skontrolujte pristroj
systém sekvenovania a
sietové pripojenie.
Zopakujte sekvenovanie
skupiny.
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Oznamenie

Sequencing QC files
generation failed
(Zlyhalo generovanie
suborov kontroly kvality
sekvenovania)

Kontrola kvality
sekvenovania zlyhala

Analysis Failed for
Maximum number of
attempts (Analyza
zlyhala z dévodu
dosiahnutia
maximalneho podtu
pokusov)

Krok

Kontrola kvality
sekvenovania

Kontrola kvality
sekvenovania

Analyza

Urovenh

When (Kedy) S

Chod sekvenovania Vystraha
sa dokoncil, ale

subory InterOp QC su
poskodené.

Chod sekvenovania Oznamenie
sa dokoncil, ale

kontrola kvality

sekvenovania

zlyhala.

VSetky pokusy o Varovanie
analyzu zlyhali.

Nevykona sa dalsi

pokus.

E-mail

Ano

Ano

Ano

Odporucany postup

Skontrolujte pristroj
systém sekvenovania a
sietové pripojenie.
Zopakujte sekvenovanie
skupiny.

Zopakujte sekvenovanie
skupiny.

Zopakujte sekvenovanie
druhej skupiny.
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Oznamenie

Analysis Post-
Processing Failed
(Nasledné spracovanie
analyzy zlyhalo)

Analysis Upload Failed
(Nepodarilo sa nahrat
analyzu)

Plate Level
Contamination Detected
(Zistena kontaminécia na
Urovni dosticky)

Krok

Nasledné
spracovanie
analyzy

Nasledné
spracovanie
analyzy

Nasledné
spracovanie
analyzy

When (Kedy)

Softvéru sa
nepodarilo nasledné
spracovanie
vysledkov analyzy.

Softvéru sa
nepodarilo nahrat
vysledky analyzy do
databazy.

Chromozém Y bol
detegovany vo
vSetkych vzorkach v
skupine, ktoré presli
kontrolou kvality.

Urovenh
vystrahy

Vystraha

Vystraha

Vystraha

E-mail

Ano

Ano

Ano

Odporucany postup

Ak pouzivate ulozisko
NAS, skontrolujte
pripojenie k sieti.
Pozrite si Odportcané

postupy na strane 105.

MozZna porucha
hardvéru. Restartujte
server. Ak problém
pretrvava, poslite e-
maillllumina technickej
podpore.

Ak pouzivate Ulozisko
NAS, skontrolujte
pripojenie k sieti.
Pozrite si Odporticané

postupy na strane 105.

Mozna porucha
hardvéru. Restartujte
server. Ak problém
pretrvava, poslite e-
mail oddeleniu
technickej podpory
spolo¢nosti lllumina.

Restartujte vkladanie
kniznice.
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Odporucéané postupy

ID Odporucany
akcie  postup

1 Skontrolujte
pripojenie k sieti

2 Skontrolujte
dostupné miesto
na disku

Kroky

Skontrolujte, ¢i je vzdialené UloZisko NAS pripojené k rovnakej sieti ako miestny pocitac.
1.V prikazovom riadku systému Windows (zadajte prikaz cmd) zadajte nasledujuci prikaz: ping
<Server IP>
Ak pouzivate Ulozisko NAS, skontrolujte aj pripojenie k NAS.
2. Skontrolujte, ¢i nedochadza k strate udajovych paketov.
Ak dochadza k strate Udajovych paketov, obratte sa na spravcu IT.
3. Pripojenie skontrolujte nasledovnym spésobom:
a. Prihlaste sa do webového pouzivatel'ského rozhrania servera Onsite Server.
b. V ponuke ovladacieho panelu vyberte moznost Folder (Prie¢inok).
c. Vyberte Test a skontrolujte, Ci test prebehol Uspesne. Ak test nebol Uspesny, pozrite si
¢ast Uprava zdielanej sietovej jednotky na strane 31 Uprava zdielanej sietovej jednotky a
uistite sa, ze v8etky nastavenia su nakonfigurované spravne.

Skontrolujte, i je prie€inok vstupny priecinok servera Onsite Server priradeny k pocitacu so
systémom Windows. Dal$ie informdcie néjdete v Priradenie serverovych diskov na strane 43.
Pravym tlacidlom mysi kliknite na jednotku, ktora je priradena k priec¢inku Input (Vstupny
priec¢inok). Vyberte Properties (Vlastnosti) a skontrolujte informacie o volnom mieste na disku.
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akcie

Odporucany
postup

Vymazanie
miesta na disku/
zalohovanie
udajov

Kroky

Spolo¢nost lllumina odporuca pravidelné zalohovanie a/alebo ukladanie Udajov sekvenovania na
server. Dalsie informéacie najdete v dokumente Sprdva zdielanej sietovej jednotky na strane 31.
1. Postup pre Udaje uloZzené lokalne na miestnom serveri Onsite Server:
Skontrolujte, &i je prie¢inok Input (Vstupny priecinok) servera Onsite Server priradeny k
poéitadu so systémom Windows. Dalsie informécie najdete v dokumente Priradenie
serverovych diskov na strane 43.
a. Dvakrat kliknite na polozku Input (Vstupny prie€inok) a zadajte prihlasovacie Udaje na
pristup do priecinka.
b. Udaje z chodov sekvenovania st uvedené s ndzvami prieinkov zodpovedajlcimi ndzvom
chodov sekvenovania.
c. Odstranite alebo zalohujte spracované priecinky sekvenovania.
2. Postup pre Udaje ulozené na vzdialenom Ulozisku NAS:
Skontrolujte, ¢i je vzdialené UloZisko NAS pripojené k rovnakej sieti ako miestny pocitac.
Ziskajte pristup k prie¢inku na vzdialenom uloZisku. Na ziskanie pristupu budete potrebovat
povolenie od spravcu IT.
a. Udaje z chodov sekvenovania su uvedené s ndzvami prieginkov zodpovedajlcimi ndzvom
chodov sekvenovania.
b. Odstrarte alebo zalohujte spracované priecinky sekvenovania.
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Systémoveé problemy

Problém

Softvér sa
nespusti.

Vyzaduje sa
obnovenie
databazy.

Zistila sa
zmena
parametrov
systému.

Alarm
ovladaca
RAID sa
aktivuje.

Odporucany postup

Ak sa pri spusteni systému VeriSeq NIPT Assay Software zistia chyby, namiesto
obrazovky Log In (Prihlasenie) sa zobrazi suhrn v§etkych chyb. Obratte sa na
oddelenie technickej podpory spolocnostilllumina a nahlaste zobrazené chyby.

Ak je potrebné obnovenie databazy zo zalohy, obratte sa na servisného technika
spoloc¢nostilllumina.

Ked' sa zisti zmena parametrov systému, systém VeriSeq NIPT Assay Software
prestane spracovavat Gdaje komunikované z inych komponentov systému.
Spravca mdze resetovat systém spat na normalnu prevadzku potom, ako systém
presiel do stavu detekcie zmeny parametrov.

Spravca modze kliknut na tlacidlo Server alarm (Alarm servera) na karte Server
Status (Stav servera) na VeriSeq NIPT Assay Softwareovladacom paneli systému
na stiSenie alarmu ovlddaca RAID. Ak kliknete na toto tlacidlo, obratte sa na
oddelenie technickej podpory spolo¢nosti lllumina so Ziadostou o pomoc.

Testy spracovania udajov

Vopred nainstalované datové subory na miestnom serveri Onsite Server umoziuju prevadzkové
testovanie servera a analytického nastroja.

Test servera

Tento test simuluje chod sekvenovania a zarover simuluje generovanie vysledkov analyzy bez toho,

aby sa v skuto¢nosti spustil plan analyzy. Spustenim tohto testu overite spravne fungovanie miestneho
servera Onsite Server a generovanie vykazov a e-mailovych oznameni. Trvanie: Priblizne 3 — 4 minuty.

Postup

1. Otvorte pripojeny vstupny adresar a potom otvorte prie¢inok TestingData (Skusobné udaje).

2. Vytvorte képiu jedného z nasledujucich priecinkov, ktoré najdete v prieinku TestingData:

* Pre Udaje NextSeq: 170725_NB551052_0252_AH5KGJBGX9_Copy_Analysis_Workflow.

* Pre Udaje NextSegDx: 180911_NDX550152_0014_AXXXXXXXDX_Copy_Analysis_Workflow.

3. Premenujte kopiu priecinka pridanim pripony _XXX. Pripona _XXX predstavuje poradie skusobného

chodu sekvenovania. Ak napriklad existuje prie¢inok s priponou _002, premenujte novu képiu na _

003.
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4. Presunte premenovany priec¢inok do vstupného priec¢inka.

Pockajte 3 - 5 minut, kym sa chod dokon¢éi. Skontrolujte, ¢i vam boli doru¢ené nasledujuce e-
mailové oznamy:

a. Sequencing Run Analysis Started (Spustila sa analyza chodu sekvenovania).
b. NIPT Report generated for Sequencing Run (Pre chod sekvenovania sa vytvoril vykaz NIPT).
6. Priradte vykazy k ndzvu sekvenovania priradenému k prie¢inku.
7. Vo vystupnom priecinku otvorte prie€inok TestData_NS_CopyWorkflow alebo TestData_NDx_
CopyWorkflow a skontrolujte jeden z nasledujucich vykazov:
* Pre NextSeq: TestData_NS_CopyWorkflow_C_TestData_NS_CopyWorkflow_PoolC_
H5KGJBGX9_nipt_report_YYYYMMDD_HHMMSS.tab.

* Pre NextSegDx: TestData_NDx_CopyWorkflow_C_TestData_NDx_CopyWorkflow_PoolC_
XXXXXXXDX _nipt_report_YYYYMMDD_HHMMSS.tab.
Ocakavana velkost suboru je priblizne 7,1 Kb.

8. Presunte skusobny chod sekvenovania spat do priec¢inka TestingData (Skusobné udaje). Tento
postup pomaha sledovat pocet chodov testu sekvenovania.

POZNAMKA Ak chcete uvolnit miesto, méZete odstranit staré kdpie stiborov testov.

Udaje z testu Gplného chodu analyzy

Tento test vykona Uplny chod analyzy. Tento test spustite, ak sa serveru nepodarilo vykonat
spracovanie/analyzu Udajov alebo ak uplynul ¢asovy limit. Trvanie: Priblizne 4 — 5 hodin.

Postup

1. Otvorte pripojeny vstupny adresar a potom otvorte prie¢inok TestingData (Skusobné tdaje).
2. Premenujte nasledujuci priecinok pridanim pripony _000: 180911_NDX550152_0014_AXXXXXXXDX
FullRun.

Tato pripona sa postara o vytvorenie jedine¢ného nazvu pre kazdy chod sekvenovania. Ak uz dany
chod ma v nazve priponu, premenujte priecinok tak, ze zvysite ¢iselnd hodnotu pripony o 1.

Presurite premenovany prie¢inok do vstupného priecinka.

Pockajte priblizne 4 — 5 hodin, kym sa dokon¢i analyza. Skontrolujte, ¢i vam boli doru¢ené
nasledujice e-mailové oznamy:

a. Spustila sa analyza chodu sekvenovania.
b. Pre chod sekvenovania sa vytvoril vykaz NIPT.

5. Priradte vykazy k ndzvu sekvenovania priradenému k priecinku.
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6. Vo vystupnom priec¢inku otvorte prie¢inok TestData_NDx_FullRun a skontrolujte nasledujuci vykaz:

TestData_NDx_FullRun_C_TestData_NDx_FullRun_PoolC_XXXXXXXDX_nipt_report_YYYYMMDD_
HHMMSS .tab.

Oc¢akavana velkost suboru je priblizne 7,1 Kb.

7. Presurite sku$obny chod sekvenovania spét do prie¢inka TestingData (SkiSobné udaje).
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Zdroje a literatura

Z webovej lokality spolo¢nosti lllumina si mozno stiahnut tuto dokumentaciu.

Zdroj Popis

Pribalovy letdk k testu VeriSeq Definuje produkt a jeho uréené pouzitie a poskytuje navod na
NIPT Solution v2 (dokument pouzitie a postupy rieSenia problémov.

¢. 1000000078751)

Navod na obsluhu linky Poskytuje informacie o prevadzke a Udrzbe a technické
Microlab® STAR, Hamilton, ID $pecifikacie automatizovaného pristroja na manipuldciu s

dokumentu 624668

kvapalinami Hamilton Mircolab STAR.

Ak chcete ziskat pristup k dokumentécii, moznosti stiahnut si softvér, online $koleniu alebo ¢asto
kladenym otazkam, navstivte na webovej lokalite spolo¢nosti lllumina stranky s podporou pre produkt
VeriSeq NIPT Solution v2.

Skratky

Skratka Definicia

BCL Subor primarnej analyzy baz

CE-IVD Oznacenie zhody EC pre diagnosticky produkt in vitro

cfDNA Mimobunkova DNA

DNA Kyselina deoxyribonukleova

DNS Systém nazvov domén

FASTQ Textovy subor na uchovavanie vystupnych udajov nastrojov biologického

sekvencovania

FF Fetalna frakcia

FIFO First In, First Out

iIFACT Individudlny test spolahlivosti aneuploidie plodu

IP Internetovy protokol

LIMS Systém riadenia laboratérnych udajov

LLR Pomery pravdepodobnosti logaritmu

MAC Kontrola pristupu k médiam

NAS Pripojené sietové Ulozisko
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Skratka Definicia

NES Nevylucené pracoviska

NGS Sekvenovanie novej generacie

NIPT Neinvazivne prenatalne testovanie

NTC Kontrola bez §ablény

NTP Network Time Protocol

PF Prechodovy filter

QC Kontrola kvality

Regex Regularny vyraz. Sekvencia znakov, ktord mézu pouzit algoritmy

parovania retazcov na overenie Udajov.

SCA Aneuploidia pohlavnych chromozémov
SDS Karty bezpecénostnych udajov

SHA1 Secure Hash Algorithm 1

SSL Certifikat Secure Sockets Layer

Technicka pomoc

Technicku pomoc vam poskytne technicka podpora spoloénosti lllumina.

Webova www.illumina.com
lokalita:
E-mail: techsupport@illumina.com

Karty bezpeénostnych udajov (SDS) - k dispozicii na webovej lokalite spolo¢nosti lllumina na stranke
support.illumina.com/sds.html.

Produktova dokumentacia — k dispozicii na stiahnutie z webovej lokality support.illumina.com.
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