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VeriSeqg NIPT Solution v2 - szoftverdtmutato

A jelen termék az lllumina, Inc. tulajdonat képezd szabadalmakat tartalmaz. A termék kifizetésével korlatozott, nem
atruhazhato jogot szerez a termék rendeltetésszerd, a termek dokumentaciojaval és az egyéb kapcsolodo felhasznalasi
feltételekkel 6sszhangban lévé hasznalatara. Ezen szabadalmak listaja a www.illumina.com/patents oldalon talalhato.
A lista nem teljes korl. A szabadalmak sem kifejezett, sem hallgatélagos, sem kizarélagos moédon egyéb jogosultsaggal
nem ruhézzék Ont fel.

A jelen dokumentum és annak tartalma az lllumina, Inc. és annak leanyvallalatai (,lllumina”) tulajdonat képezi, és
kizardlag a jelen dokumentumban ismertetett termék(ek) szerz8désszerl mikodtetéséhez hasznalhatd. Egyéb célokra
nem hasznalhaté. A dokumentum és annak tartalma az lllumina elézetes irasos engedélye nélkul ettél eltérd célokra nem
hasznalhato és forgalmazhato, tovabba semmilyen formaban nem kommunikalhatd, hozhato nyilvanossagra vagy
reprodukalhatd. Az lllumina a jelen dokumentummal nem adja at a tulajdonaban lévé szabadalmi, védjegyjogi, szerzdi
jogi vagy szokasjogi licenceket, illetve a harmadik felek birtokaban 1évé hasonld jogosultsagokat.

A jelen dokumentumban szereplé utasitasokat a kvalifikalt és megfeleléen képzett személyzetnek szigorian be kell
tartania az itt ismertetett termék(ek) megfeleld és biztonsagos hasznalata érdekében. A termék(ek) hasznalata el6tt a
felhasznalod koteles atolvasni és értelmezni a jelen dokumentumban leirtakat.

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

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

© 2021 lllumina, Inc. Minden jog fenntartva.

Minden védjegy az lllumina, Inc., illetve az adott tulajdonosok tulajdonat képezi. A védjegyekkel kapcsolatos
informacidkat lasd a www.illumina.com/company/legal.html oldalon.
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Dokumentum Datum Médositasok leirasa
1000000067940 sz. 2021 Az eurdpai uniés meghatalmazott képvisel cimének frissitése.
dokumentum vO6 augusztus

e Az Uj biztonsagi masolat titkositasa é€s haldzati jelszo funkciok
utasitasainak hozzaadasa.

e Az Egy tanusitvany letoltése és telepitése szakasz frissitése

részletesebb utasitasokkal.

A haldzati jelsz6 megadasabdl allo Uj 1épés hozzaadasa és

emlékeztet§ hozzaadasa a tanusitvany létrehozasara Workflow

Manager Szerverkonfiguracio részéhez.

A Szervermeghajtok kiosztasa fejezet frissitése: a csak

rendszergazdai jogosultsag jelzése és az SMB verziojaval vald

kompatibilitas frissitése.

1000000067940 sz. 2020. Az Onsite Serverre vonatkozd Adatok archivalasa részben a

dokumentum v05 szeptember biztonsagi masolat titkositasara vald hivatkozas hozzaadasa.

Az Assay Software webes felhasznaloi fellilete bevezetdjéhez

megjegyzés hozzaadasa, hogy a szoftver nem érhetd el

mobileszkdzokrdl.

Tisztazd megjegyzések hozzaflizése a kimeneti NIPT-jelentés kis-

/nagybetUs irasarol.

Az értékopciok megjelenitésének frissitése az ember altali olvasashoz

az Eredmény- és értesitési jelentések fejezetben.

A Workflow Manager elnevezési szabalyanak frissitése a VeriSeq

NIPT Workflow Manager teljes szoftvernév kdvetkezetes

megjelenitéséhez.

1000000067940 sz. 2020. Az Adatbevitel a mintalapon és a Mintalap feltoltése témak frissitése:
dokumentum v04 februar a mintalap-feltoltési funkcio korlatozasanak tisztazasa.
Az ausztraliai szponzor és az lllumina Netherlands cimének frissitése.

1000000067940 sz. 2019. o Kdrnyezeti feltételek szakasz hozzaadva a VeriSeq Onsite Server v2
dokumentum vO3 oktéber rendszerhez.

e Az NIPT-jelentésben mutatott el6adassal valé egyezdség céljabdl
frissitve lett a B figgelék Eredmény- és értesitési jelentések
szakaszanak nemi kromoszomalis rendellenességek eredményeire
vonatkoz¢ el6adasa.

1000000067940 sz. 2019 Az NIPT és a kiegészité jelentések tovabbi adatokkal térténé bévitése,
dokumentum v02 aprilis hogy jobban illeszkedjenek az oktatasi anyagokhoz.

1000000067940 sz. 2019. A VeriSeq NIPT Solution v2 Software utmutatojanak kiadasa nyilvanos
dokumentum vO1 februar hasznalatra.

1000000067940 sz. 2018 Els6 kiadas kizardlag belsé hasznélatra.

dokumentum v00 november
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BV ZE S . 1
A rendSzer TRl P S . L 3

A VeriSeq NIPT Solution v2 egy in vitro diagnosztikai vizsgalat, amelynek célia a magzat aneuploiditasainak
szekvendlasalapu szliréssel valo felismerése. A vizsgalat az anyatol szarmazo perifériasteljesvér-mintan
torténik. Az anyanak legalabb a 10. gesztacios hétben kell lennie. A vizsgalat kétféle szlrési tipust kinal:

az alapszintl szdrést és a telies genomon végzett szdrést. Az alapszintl szlirés csak a 21-es, 18-as, 13-as,
X és'Y kromoszoma aneuploiditasi dllapotardl ad informaciot. A telies genomon végzett szlrés az dsszes
autoszom részleges torléseit és duplikacioit, valamint az dsszes kromoszéma aneuploiditasi allapotat
megadija. Mindkét szlrési tipusnal lehetéség van a nemikromoszéma-aneuploiditas (SCA) meghatarozasara.
Atermék egyik szlrési tipus esetében sem hasznalhato a diagndzis felallitasanak vagy az egyéb,
terhességgel kapcsolatos ddntések meghozatalanak egyeddili alapjaként.

A VeriSeq NIPT Solution v2 rendszer az alabbiak szerint éplil fel:

VeriSeq NIPT Microlab STAR (ML STAR) — Automatizalt folyadékkezelé miszer, amely a VeriSeq NIPT
Workflow Manager alkalmazast és a VeriSeq NIPT Sample Prep Kit minta-el6készitési készleteket
hasznalja a mintakdnyvtarak elékészitésére és nyomon kdvetésére. Az ML STAR a VeriSeq NIPT Assay
Software v2 szoftverrel vald elemzésekhez a VeriSeq NIPT Solution v2 rendszerhez mellekelt
tajékoztatoban (dokumentumszam: 1000000078751) leirtak szerint késziti elé a mintakat.

Next-Generation Sequencer (NGS) — SzekvenaldomUszer, amely a mlszeren végzett klasztergeneralast és
szekvenalast biztosit a telies genom esetén. A szekvenaldgép vezérlészoftvere gondoskodik a
szekvenalasi futtatas beallitasardl és a szekvenalasi kiolvasasok generalasarodl a kvantifikalt konyvtarpool
0sszes mintajan.

VeriSeq Onsite Server v2 — Szerver, amely a VeriSeq NIPT Assay Software v2 szoftver futtatasara,
valamint a paros végul szekvenalasi adatok elemzéséhez szikséges adatok tarolasara szolgal. Az Assay
Software folyamatosan monitorozza és elemzi a szekvenalasi adatokat, és gondoskodik a
mintaeredmények, a folyamatjelentések és az értesitések eléallitasarol.

1000000067940 sz. dokumentum v06 HUN

IN VITRO DIAGNOSZTIKAI HASZNALATRA



VeriSeqg NIPT Solution v2 - szoftverdtmutato

1.4bra: A VeriSeq NIPT Solution v2 komponensei
VeriSeq NIPT Microlab STAR

VeriSeq NIPT Workflow Manager

VeriSeq NIPT modszer

Plazmaizolacio Kényvtar-kvantifikacio

cfDNS kivonasa Poolozas

Kényvtar elokészitése

VeriSeq NIPT VeriSeq NIPT
 Batch Manager ‘Services

Uj generacios szekvenalogép

A szekvenalogép
vezérlészoftvere .

Szekvenalasi pool

1000000067940 sz. dokumentum v06 HUN

IN VITRO DIAGNOSZTIKAI HASZNALATRA

VeriSeq NIPT Onsite Server

VeriSeq NIPT Assay Software

Szekvenaldsfultatasi
kompatibilitas

mintiség-ellendrzése

.

=

Elemzéskezeld

Elemzesi varolista

NIPT Analysis Pipeline

Elemzeési
mintség-ellendrzés

VeriSeq NIPT Server

& )

Helyi lemez
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A VeriSeq NIPT Solution v2 a laboratérium helyi haldzatan (LAN) keresztll ugyanazt az alhalézatot hasznalva
kapcsolia 6ssze az 6sszes rendszert. A helyi halézat hasznalata rugalmas berendezéspoziciondlast és
bdvithetd teliesitményt biztosit, mivel tovabbi szekvenaldgépek és/vagy ML STAR munkaallomasok
csatlakoztathatok hozza. Az 2. abra ennek az attekintése lathato.

2. abra: VeriSeq NIPT megoldas v2

Laboratorium
halyi hilozata - -
VeriSeq NIPT Onsite Server
\Workflow Manager
i - pinta-elokeszitasi
informacick/adatok
.. oo e Veriseq MIPT
u kvenalg, i
j generacios szekvenalogép saekvenslasi Assay Software
adatok letrehozasa

MIFT jelentések megtekinteése,

letrehozasa

Szekvenalasiadat-
tarok

hozzaférés a MIPT Server
| wehes kezeldfeliletéhez p
L == Jelentések

{nem kitelazd)
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B Ve ZE S 4

Ve Seq NIPT MOASZEr . ... 4
VeriSeq NIPT Batch Manager ..l 4
VeriSeq NIPT SEIVICES . ... . 10

Az ML STAR mUszerre telepitett VeriSeq NIPT Workflow Manager egy egyszerlien hasznalhatd és intuitiv
grafikus kezel&felllettel rendelkezik, és a VeriSeq NIPT Solution v2 vizsgalat alapjan a vérmintak
el6készitésének automatizalasara szolgal. A Workflow Manager adatfeldolgozas, adattarolas, mintakdvetés
€s a munkafolyamat-logika végrehajtasa érdekében adatkapcsolatot tart fent a VeriSeq Onsite Server v2
szerverrel.

A Workflow Manager harom kulénbdz4 szoftvermodulhoz, mas néven eljarashoz biztosit hozzaférést:
VeriSeq NIPT mdédszer
VeriSeq NIPT Batch Manager
VeriSeq NIPT Services

A VeriSeq NIPT Method (mddszer) az ML STAR-on taldlhaté mintak automatizalt feldolgozasat iranyitja.
A mddszer a kévetkezd feldolgozasi lépéseket hajtja végre:

Plasma Isolation (Plazmaizolacio) — 1 mlizolalt plazméat tovabbit a vérmintavételi csébdl. A
folyamatszabadlyzo logika egy sarzsot készit az Assay Software segitségével. Az egyes sarzsok kiuldnb6zd
mintaadatokat tartalmaznak, ideértve a mintavonalkédot, a mintatipust, a szlrés tipusat, a lyukpoziciot,
valamint a nemjelolét.

¢fDNA Extraction (cfDNS kivonasa) — cfDNS-t szUr ki 900 pl plazmabdl.

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

Library Quantification (Kényvtar-kvantifikacio) — Interkalalé fluoreszcens festék alkalmazasaval, egy 384
lyukd mikrotiter lemez hasznélataval a cfDNS-koncentracio meghatarozasara szolgal. A lemez egy jelolt
DNS-standard gorbéjét és a sarzsban taldlhato dsszes minta duplikatumat tartalmazza. A rendszer a
mikrotiterlemez-olvasdban taldlhato nyers fluoreszcens kiolvasasokat hasznélja, a standard gdrbe alapjan
pedig kiszamitja a mintakoncentraciokat.

Pooling and Normalization (Pooling és normalizacid) — A szekvenalas végrehajtasahoz a kdnyvtarakat
kulonallé poolokba egyesiti. A rendszer a korabban meghatarozott koncentracidkat alkalmazza a
szekvenadlasra kész poolban talalhaté egyes mintak megfeleld atviteli mennyiségének a kiszamitasahoz.

A VeriSeq NIPT Batch Manager a mintak, a sarzsok és a poolok allapotanak a kezelésére szolgal a
kezelGfellleten keresztll. A rendszer tobb folyadékkezelési rendszeren és szekvenalogépen, valamint
elemzési folyamaton keresztll képes nyomon kévetni a mintéakat. A mintafeldolgozasi eljarasokkal
kapcsolatos tovabbi informacidért lasd a VeriSeq NIPT Solution v2 rendszerhez mellékelt tajékoztatot
(dokumentumszam: 1000000078751).
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A munkafolyamat mintait harom kilénb6z6 kategorian keresztil kezelheti, ezeket objektumoknak hivjuk:

Objektum Leiras

Minta Egyetlen vérmintavételi csébdl vett, egyszeri mintavételbdl szarmazé 1 ml plazma. A mintak a vérmintavételi
cs6 vonalkédjahoz (a minta vonalkddja) és a sarzshoz vannak hozzarendelve.

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

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

tartalmazhat.

A feldolgozas soran az aldbbi mlveletek hajthatok végre az objektumokon:

Teendé

Ervénytelesités

A minéség-
ellenérzés
eredménye
sikertelen

Torlés

Mintaattribdtumok
modositasa

Objektum

Minta

Sarzs

Pool

Minta

Sarzs

Minta

Minta

Minta

Minta

Létrehozott
jelentés

Minta
érvénytelenitése

Sarzs
érvénytelenitése

Pool
érvénytelenitése

Minta
érvénytelenitése

Sarzs

érvénytelenitése

Minta torlése

Nemijelentés

Mintatipus

Szlrés tipusa
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Leiras

A mintat ,feldolgozasra mar nem hasznalhatd” allapotuként jeldlte
meg a felhasznald. Az érvénytelenitett mintak esetében a rendszer
nem hozza létre a vizsgalati eredményeket.

Példa: A plazma izolalasa soran szemmel lathatdan vérosvértest
kerdlt atvitelre.

A sarzsot ,mar nem hasznalhatd” allapotuként jeldlte meg a
felhasznald. Ha a sarzsot a pool [étrehozasa eldtt érvénytelenitik,
akkor az 6sszes minta érvénytelen lesz.

Példa: Leejtik a lemezt, vagy mas modon helytelentl kezelik azt.

A poolt ,mar nem hasznalhato” allapotuként jeldlte meg a
felhasznald. A pool két érvénytelenitése utan a pool 6sszes mintaja
érvénytelen lesz.

Példa: A teljes poolmennyiség két szekvenalas soran is sikertelen
eredményt ad.

A VeriSeq NIPT Solution v2 automatikusan érvénytelenként jeldlte
meg a mintat, mivel nem felelt meg egy meghatarozott minéség-
ellenérzési mérészamnak, vagy a rendszer folyadékkezelési hibat
észlelt.

A VeriSeq NIPT Solution v2 automatikusan érvénytelenként jeldlte
meg az egész sarzsot. Példa: A folyadékkezelés soran
rendszerhiba tortént.

A laboratorium vezetésége toroltként jeldlte meg a mintat.
A rendszer nem hoz létre vizsgalati eredményt.

A nemijelentést a felhasznald a kdvetkezék egyikeként jeldlte meg:
Yes (Igen), No (Nem) vagy SCA. Ha példaul a nemjelentés
beallitasa Yes (Igen), akkor a rendszer létrehozza a minta
nemjelentését. Ha a nemjelentés a No (Nem) lehetéségre van
allitva, akkor a rendszer nem hozza létre a mintaval kapcsolatos
nemjelentést. Ha a nemjelentés az SCA lehetdségre van allitva,
akkor a rendszer csak az aneuploid nemi kromoszémakat jelenti.

A minta tipusat a felhasznald a kdvetkez6k egyikeként jeldlte meg:
Singleton (Egyke), Twin (lker), Control (Kontroll) vagy No Template
Control (NTC, nincs sablonkontroll). A minta nemi tipusa
kdzvetlenll befolyasolja a vizsgalat elemzését. A pontos vizsgalati
eredmények érdekében meg kell adni a minta tipusat.

A felhasznald a kovetkez6 szUliréstipusok kdzil valaszthat: Basic
(Alap) (csak a 21-es, 18-as, 13-as, X és Y kromoszoma) vagy
Genomewide (Teljes genom) (az 8sszes kromoszéma).
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Ervénytelenités, minéség-ellendrzési hiba vagy térlési miivelet esetén a rendszer nem folytatja az objektum
feldolgozésat. A laboratériumi adatkezeld rendszerek (LIMS) mintaérvénytelenitési jelentésekkel jelezhetik a
minta Ujrafeldolgozasat a vérmintavételi csébdl.

Adatbevitel a mintalapon

A beviteli mintalap a pacienssel kapcsolatos mintainformaciokat kinal, mint példaul a minta tipusa vagy a
nemikromoszoma-jelentés allapota. A szekvenalasi poolok Iétrehozasahoz hianytalan mintaadatok
szUkségesek.

J FIGYELEM!

J Ahibak elkerllése érdekében a mintalapon ne adja meg az NTC-k mintaadatait. Ezeket a részeket hagyja
teliesen Uresen, és ne hozzon létre szamukra sorokat. A rendszer automatikusan alkalmazza az NTC-k
vonalkddijait, szlréstipusat, mintatipusat és nemjelentését.

A beviteli mintalapnak egy tabulatorral elvalasztott széveges fajlnak kell lennie, amelynek kiterjesztése *.txt.
A fajl oszlopfejlécei nevének pontosan meg kell egyeznilk az alabbi tédblazatban lathaté nevekkel.

Oszlopfejléc Adattipus Koévetelmények Leirds

batch_name Karakterlanc/Ures  Kotelezé A minta sarzsnevét jelzi.
Ennek meg kell egyeznie az azonositasi modszernél (Workflow
Manager) megadott sarzsnévvel, hogy a beviteli mintalap a
megfeleld sarzshoz legyen hozzarendelve. A név legfeliebb 26
karakter hos§zu lehet. Az oszlopot akar Uresen is hagyhatja.
MEGJEGYZES: A rendszer azokat a mintalapokat, amelyek nem
tartalmaznak ,batch_name” oszlopot, nem fogadija el.

sample_ Karakterlanc Kotelezd Az ML STAR készllékbe behelyezett vérmintavételi cséveken
barcode lévé vonalkodok.
Ha mintavonalkédként egész szam van megadva, akkor az
legfeljebb 15 szamjegy hosszusagu lehet. Alfanumerikus
mintavonalkdodok esetén a hossz 32 karakter lehet. Ez utdbbiak
kizarolag szamokat, betlket, kotéjeleket (-) és alahuzasjeleket
() tartalmazhatnak.

sample_type Karakterlanc Kotelezd Az elemzésnél hasznalt mintatipust jelzi.
Megengedett értékek: ,Singleton” (Egyke), ,Twin” (lker),
,Control” (Kontroll) és ,NTC".

Sex_ Karakterlanc Kotelezd A magzat nemi kromoszomainak jelentését jelzi.

chromosomes Megengedett értékek: ,Yes” (Igen, van jelentés), ,No” (Nem,
nincs jelentés) és ,SCA” (csak a nemikromoszéma-aneuploidok
jelentése).

screen_type Karakterlanc Kotelezd Az elemzésnél hasznalt sz(irés tipusat jelzi. Megengedett

értékek: ,Basic” (Alap) és ,Genomewide” (Teljes genom).

A beviteli mintalap feltéltése a plazmaizolacio vagy a pooling soran toérténik. A minta minden tulajdonsaganak
(kivéve a szUrés tipusat) modositasahoz a frissitett mintalapok feltdltheték a Batch Manager segitségével is.
A rendszer a minta feltdltése soran ellendrzi a mintaadatokat. A plazmaizolacio soran feltoltétt mintak a telies
mintalistat, vagy a mintaknak csak egy részét is tartalmazhatjak. Ha a plazmaizolacio soran nem lett minden
mintaadat feltdltve, akkor a rendszer bekéri azokat a pooling soran.

A felhasznald a mintabetdltésnél valaszthat, hogy a sarzs 6sszes mintajat fel szeretné-e hasznalni (az tgyfél
LIMS rendszere altal létrehozott sarzsok esetén), vagy meg szeretne ismételni egy vizsgalatot (a maradék
szabad helyeket a rendelkezésre allo mintakkal feltoltve).
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A mintalapok haromféle moédon hasznalhatok fel:
El6ére meghatarozott sarzsokként (a LIMS altal Iétrehozott sarzsok)
Ad-hoc sarzskészitéshez (a Workflow Manager éltal Iétrehozott sarzsok)
Hibrid sarzskészitéshez (parnazott LIMS els6bbségi mintak)

El6re meghatarozott sarzsokkent —a LIMS altallétrehozott sarzsok

A sarzsokat az Ugyfél LIMS rendszere is létrehozhatja a mintafeldolgozas megkezdése el6tt. Az elére
meghatarozott sarzsokban az dsszes minta mar az ML STAR ala térténd betoltés elétt egy sarzshoz van
tarsitva. A plazma elkUlonitése soran feltoltétt mintalap magaban foglalja a sarzs minden mintajat és az dsszes
mintainformaciot. A LIMS altal Iétrehozott sarzsok mintalapjainak tartalmazniuk kell a Batch ID
(Sarzsazonosito) oszlopot, amellyel ellendrizhetd, hogy a Workflow Manager programban a helyes
sarzsazonositét adtak-e meg a feldolgozas kezdetén.

Ez a megkdzelités azzal az elébnnyel jar, hogy lezarja a betdltott pontos mintakat, mivel a rendszer
megkdveteli, hogy a mintalapon szerepld 6sszes minta a sarzsban legyen. Nincs szlkség tovabbi
informaciokra, és a laboratérium tovabbi adatok bevitele nélkul folytathatja a végleges jelentést.

Elénydk — Telies korl iranyitast biztosit a sarzs tartalma felett. Megakadalyozza a nem kivant mintak
betoltését.

Hatranyok — Szikség van egy rendszerre, amely sarzsokat készit a készletbdl (specialis LIMS).
Megkdvetelheti, hogy a laboratdriumi dolgozok el8keressék a megfeleld mintakat a tarolobdl, vagy
specidlis mintatarolasi rendszert igényelhet.

Ad-hoc sarzskészités — Létrehozott sarzsok

A laborban ugy hozhatunk Iétre sarzsokat, hogy a plazmaizolacio soran fizikailag dsszegydjtjik a
mintacsoveket, majd az ML STAR rendszerébe helyezzik azokat. Nincs szUkség elézetes minta-sarzs
hozzarendelésre, és a laborban dolgozo felhasznald hatarozhatja meg, hogy mely mintakat adja hozza a
sarzshoz.

Amikor a plazmaizolacio soran kérdést tesz fel, a felhasznaldnak a No Sample Sheet (Nincs mintalap)
lehet&séget kell valasztania. A Workflow Manager hozzarendeli a betdltétt mintakat a manualisan megadott
sarzsazonositohoz, majd Iétrehoz egy sarzskezdeményezési jelentést. A jelentés a labor LIMS rendszerébe
torténd elklldésével jelezheti a sarzs létrehozasat a rendszer szamara, tovabba a hozzarendelt mintakat is
kdzolheti a rendszerrel.

Elénydk — Sem LIMS rendszerre, sem mintalapra nincs sziikség. A pooling soran a felhasznaldk a minta
tipusaval, a szlrés tipusaval, és a nemjelentéssel szabadon moédosithatjak a feltolteni kivant
sarzskezdeményezési jelentést. Rugalmas, barmikor hozzaadhatok ujabb mintak.

Hatranyok — Nincs automatizalt ellenérzés a mintak sarzsba torténd kivalasztasa soran. A felhasznaldk
nem kivanatos mintakat is betdlthetnek. A mintaadatokat a pooling kézben kell feltélteni.

Hibrid sarzskészités — LIMS elsébbségi mintak

Az Ugyfél LIMS rendszere képes sarzsokat létrehozni a mintak egy elére meghatarozott részébdl. A sarzsban
maradt mintakat a Workflow Manager tolti fel a betoltdtt mintakbél. Ebben az esetben a felhasznald egy
részleges mintalapot tolt fel a plazma izolalasa soran. A laboratériumokat arra 6sztédndzzuik, hogy tdltsék ki a
Batch ID (Sarzsazonositd) oszlopot, ha szeretnék elére meghatarozni a sarzsok nevét. El6fordulhat, hogy a
felhasznalo ugy dont, hogy feltdlt egy, csak a sarzsnevet tartalmazo Ures mintalapot, hogy ellendrizze a
manualisan beirt sarzsnevet. Ez a stratégia kivaldan mikddik a nagy értékd mintak, példaul az Ujravizsgalatok
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priorizélasa szempontjabdl, annak ellendrzése érdekében, hogy ezek a nagy értékl mintak bekertiltek-e a
futtatasba. Az arra vonatkozo dontést, hogy mely mintakat kell bevenni a sarzsba, részben a LIMS, részben
a laboratériumi felhasznald hozza meg.

Elénydk — Megérzi az ad hoc sarzsstratégia rugalmassagat, ugyanakkor lehetévé teszi a sarzsnév és a
sarzsban 1évé egyes mintak (példaul Ujravizsgalatok) meghatarozasat.

Hatranyok — Nincs lehetéség a mintak telies korli meghatarozasara; ezért elképzelhetd, hogy nem kivant
mintak is betdltédnek. A poolok elkészitése soran e stratégia haszndlata esetén szlkség van
informaciokra néhany mintardl.

Mintaattributumok modositasa

A szekvenalasi futtatés elinditasa elétt a VeriSeq NIPT Batch Manager alkalmazassal barmikor médosithatja a
minta nemikromoszoma-jelentés, a szlrési tipus és a mintatipus attributumokat.

1 Nyissa meg a Batch Manager alkalmazast.

2 ABatch ID (Sarzsazonositd) és a User Name (Felhasznaldnév) mezékben adja meg a sarzsazonositot,
illetve a felhasznaldnevet vagy a kezelé monogramjat, majd valassza az OK lehet8séget.

A sarzslemezabran valassza ki a kivant mintahoz tartozoé lyukpoziciot.

4 Ellendrizze, hogy a megfeleld minta jelent-e meg, majd a Sample Type (Minta tipusa) legérduld listabol
valasszon ki egy Mintatipus attributumot.

A Sex Reporting (Nemijelentés) legdrdUld listab ol valasszon ki egy Nemijelentés attributumot.
6 A Screen Type (Szlrés tipusa) legordUlé listabdl valasszon ki egy Szlrési tipus attributumot.

7 Valassza az Edit (Szerkesztés) lehetdséget.

Minta-, sarzs- és poolérvénytelenités

A mintafeldolgozas aktudlis lépésétdl figgden a felhasznald érvénytelenithet egy mintat, egy sarzsot vagy egy
mintapoolt is. Az érvénytelenitést kdvetden a minta, a sarzs vagy a pool nem kerUl feldolgozasra.

Egy tesztjelentés létrehozasa el6tt egy vagy tdbb minta érvénytelenitéséhez haszndlja a VeriSeq NIPT eljarast
vagy a Batch Managert.

Ervénytelenttés VeriSeq NIPT Methodhasznalataval

1 A mintafeldolgozas soran, a minden egyes Workflow Manager folyamat végén megjelend Well Comments
(Lyukkal kapcsolatos megjegyzések) ablakban valassza ki a sikertelen lyukakat, majd valassza az
OKlehet6séget.

2 Alegordilé menlkbdl valasszon ki legalabb egy megjegyzést, vagy jeldlie be az Other (Egyéb)
jelolénégyzetet, és irja be a megjegyzést.

3 Jeldlie be a Fail Sample (Sikertelen minta) jeldlénégyzetet, majd valassza az OK lehet&séget.

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

Ervénytelenités Batch Manager hasznélataval

A Batch Managerrel érvénytelenithet:
Egy mintat
Egy sarzsot a Pool Iépés befejezése elbtt.
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Egy mintapoolt a Pool lépés befejezése utan, de a tesztjelentés elkészitése elbtt.

‘&7 MEGJEGYZES
A Batch Manager elinditasa elétt Iépjen ki minden futd eljarasbadl.

A Batch Manager megnyitasa

1 A Batch Managert az alabbi médok egyikén nyithatja meg:
Az alkalmazasinditon valassza a VeriSeq NIPT Batch Manager lehetéséget.
Egy haldzathoz csatlakozd szamitdgepen a C:\Program Files (x86)\HAMILTON\Methods\VeriSegNIPT
mappaban a Hamilton futtatasvezérldvel nyissa meg a (VeriSegNIPT_Batch_Manager.med) Batch
Manager eljarasfajlt.

Minta érvénytelenitése

1 Nyissa meg a Batch Manager alkalmazast.

2 ABatch ID (Sarzsazonositd) és a User Name (Felhasznéalénév) mezdkben adja meg a sarzsazonositot,
illetve a felhasznalonevet vagy a kezel6 monogramijat, majd valassza az OK lehetéséget.

A sarzslemezabran valassza ki a sikertelen mintahoz tartozo lyukpoziciot.

Ellendrizze, hogy a megfelelé minta jelent-e meg, majd valassza az Invalidate Sample (Minta
érvénytelenitése) lehetéséget.

5 Adja meg a sikertelenség okat, majd vélassza az Invalidate (Ervénytelenités) elemet.
A sarzslemezabran az érvénytelenitett minta zdld szinrdl pirosra, az allapotcimke pedig érvényesrdl
sikertelenre maédosul.

Sarzs érvénytelenitése

1 Nyissa meg a Batch Manager alkalmazast.

2 ABatch ID (Sarzsazonositd) és a User Name (Felhasznaldnév) mezékben adja meg a sarzsazonositot,
illetve a felhasznalonevet vagy a kezel6 monogramjat, majd valassza az OK lehet8séget.

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

4 Adja meg a sikertelenség okat, majd vélassza az Invalidate (Ervénytelenités) elemet.
Ha a sarzslemezabran nincs a sarzshoz tartozé érvényes pool, az dsszes minta szine zoldrdél pirosra
maodosul. A sarzson bellli érvényes poolok érvényesek maradnak.

Pool érvénytelenitése

1 Nyissa meg a Batch Manager alkalmazast.

2 ABatch ID (Sarzsazonositd) és a User Name (Felhasznaldnév) mezékben adja meg a sarzsazonositot,
illetve a felhasznaldnevet vagy a kezel6 monogramjat, majd vélassza a Pool Manager lehetdséget.

Olvassa be a pool vonalkédijat.

A User Name (Felhasznaldnév) mezében adja meg a felhasznalénevet vagy a kezelé monogramijat,
majd valassza az OK lehetdséget.

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

A felhasznalé a Batch Manageren keresztll feltdltheti a mintaadatokat tartalmazé mintalapot. Ezzel a
funkcioval a felhasznalé példaul feltéltheti vagy nagy méretl készletekben mdédosithatja a mintaadatokat.
A mintalap feltoltése alkalmaval megvaltoztathaté a minta minden tulajdonsaga a szlirés tipusanak
kivételével.

1 Nyissa meg a Batch Manager alkalmazast.

2 ABatch ID (Sarzsazonosito) és a User Name (Felhasznéalénév) mez8kben adja meg a sarzsazonositot,
illetve a felhasznalonevet vagy a kezel6 monogramjat, majd valassza az OK lehetéséget.

Vélassza az Upload New Sample Sheet (Uj mintalap feltoltése) elemet.

4 Keresse meg a feltdlteni kivant mintalapot, majd valassza az OK lehet&séget.

Minta torlése

1 Nyissa meg a Batch Manager alkalmazast.

2 ABatch ID (Sarzsazonositd) és a User Name (Felhasznaldnév) mezékben adja meg a sarzsazonositot,
illetve a felhasznaldnevet vagy a kezelé monogramijat, majd valassza az OK lehet8séget.

A sarzslemezabran valassza ki a torolt mintahoz tartozoé lyukpoziciot.

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

5 Adja meg a sikertelenség okat, majd valassza a Cancel (Torlés) elemet.
A sarzslemezabran a toérdlt minta zéld szinrdl pirosra modosul.

A VeriSeq NIPT Services (Services) szamos eszk6zt tartalmaz, amelyek segitségével az ML STAR és a
Workflow Manager is konfiguralhato, illetve ellendérizhetd. Ezek az eszkdzdk nem elengedhetetlenek a
rendszer normal mikodéséhez, de a rendszer hibaelharitasahoz az lllumina vagy a Hamilton mszaki
Ugyfélszolgalatanak sziksége lehet rajuk. Ezek az eszk6zok a klaszterslrliségben bekbvetkezd elcsuszas
esetén rendszerparaméter-beallitashoz is hasznalhatok.

A VeriSeq NIPT Services elinditasa

&7 MEGJEGYZES
A Services elinditasa el6tt zarjon be minden futo eljarast.
A VeriSeq NIPT Services rendszeréhez vald hozzaféréshez tegye a kévetkezdk egyikét:
Az alkalmazasinditoban valassza a VeriSeq NIPT Services lehetéséget.

Egy halézathoz csatlakoztatott szamitogépen nyissa meg a C:\Program Files
(x86)\HAMILTON\Methods\VeriSegNIPT\ mappat, majd a Hamilton Run Controller segitségével nyissa
meg a VeriSeq NIPT Services (VeriSegNIPT_Service.med) metddusfajljat.

A Services-en keresztul két tipusu teszt érhetd el:

Individual Tests (Kulonallo tesztek) — Komponenstesztek, amelyek az ML STAR hardver hibaelharitasahoz

hasznalhatok.
Service Tools (Szervizeszkdzok) — A Workflow Manager konfiguralasahoz hasznalhaté eszk&zok.
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Egyedivizsgalatok

A Workflow Manager rendszeren el6forduld hardveres problémak elharitasahoz az alabbi rendszertesztek
lefuttatasara lehet szikség.

Rendszerteszt Leiras

Barcode/Autoload A rendszerdeck, az AutoLoader és a vonalkddolvasasi funkcio konfiguracidjanak ellendérzése.
(Vonalkod/Automatikus

betodltés)

CPAC A decken lévé CPAC fltérendszerek mikddésének ellendrzése. Ellenérzi tovabba az egyes

egyseégek és a vezeérlbszekrény kozotti kabelkapcsolatokat.

BVS Vacuum (BVS A decken lévé alap vakuumrendszer (BVS) miikddésének ellendrzése annak megallapitasara,

vakuum) hogy a vakuum mukddik és képes elémi az lzemi nyomast.

Independent Channel A flggetlen pipettacsatornak mikodésének ellenérzése. Folyadék-visszatartasi tesztet végez

(Figgetlen csatorna) annak megallapitasara, hogy a pipettacsatornak csépdgnek-e, és hogy a szallitott folyadék
mennyisége egységes-e.

iSwap Az iSwap robotkar mikddésének tesztelése és a decktanitasi pozicidk ellenérzése.

96-Head (96 fej) A CO-RE 96 pipettafej mikddésének ellenérzése. Folyadék-visszatartasi tesztet végez annak

megallapitéasara, hogy a pipettacsatornak csépdgnek-e, és hogy a szallitott folyadék
mennyisége egységes-e.
A kulonallé tesztek végrehajtasahoz:
1 Vaélassza ki a végrehajtani kivant tesztet.
&7 MEGJEGYZES
" AFulllOQ Execution (Telies I0Q végrehajtas) opcio mind a hat tesztet lefuttatjia egymas utan.

2 Kovesse a képernyén megjelend utasitasokat, és figyelie a berendezés mikddését és az esetleges
rendszerhibakat.

A tesztek befejezése utan valassza az Abort (Megszakitas) lehetéséget az eljaras bezarasahoz.
4 Ha szlkség van a tesztek soran a rendszer altal létrehozott napldfajlokra, akkor azok az alabbi helyen

talalhatok: C:\Program Files (x86)\HAMILTON\LogFiles. A fajlok neve a kévetkezdképp kezdddik:
VeriSegNIPT_Services.

Szervizeszkdzok

A szervizeszkdzok lehetdveé teszik a Workflow Manager és néhany vizsgalati paraméter konfiguralasat.

Rendszerteszt Leiras

Szerverkonfiguracio Konfiguralja és megvizsgalja a kapcsolatot a VeriSeq NIPT Workflow Manager és a vizsgalati
szoftver kozott. A Workflow Manager miikddéséhez az ezen rendszerek kdzotti megfeleld
kommunikacio elengedhetetlen.

Vizsgalatkonfiguracio Az alapértelmezett kdnyvtar-koncentracio visszaallitasara szolgal.

Fedélzeti betanitd A betanitott deckpoziciok exportalasara és importalasara szolgal.
eszkdz
Szerverkonfiguracio

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

1000000067940 sz. dokumentum v06 HUN

IN VITRO DIAGNOSZTIKAI HASZNALATRA

11



VeriSeqg NIPT Solution v2 - szoftverdtmutato

1 A Services Tools (Szervizeszkdzdk) menlben valassza a Server Configuration (Szerverkonfiguracio)
elemet.

2  Frissitse az URL-t az Onsite Server Uj cimével.
Adja meg az Onsite Server hélézati jelszavat a jelszd mezbjében.

Prébalizenet kildéséhez vélassza a Test Connection (Kapcsolat ellenérzése) lehetéséget.
Ha az Gzenet nem érkezik meg, vegye fel a kapcsolatot az lllumina mUszaki Ggyfélszolgalataval.

5 Az ujcim mentéshez a System Configuration (Rendszerkonfiguracio) képernydn valassza az OK, majd az
Apply (Alkalmaz) elemet.

Ha frissiti a haldzati cimet, frissitenie kell a Workflow Managert futtatd szamitdgép SSL-tanusitvanyat is.
Nyissa meg a VeriSeq NIPT Assay Software v2 szoftvert ezen a szamitdgépen, lasd: Egy tanusitvany letdltése
eés telepitése, 27. oldal.

Vizsgalatkonfiguracio

A Workflow Manager alkalmazasban lehet8ség van a szekvenalasi poolokban I1év§ szekvenalasi konyvtarak
koncentracidjanak beallitasara a pooling folyamat soran, kilén-kilén az egyes futtatasoknal (lasd:

VeriSeq NIPT Solution v2 terméktajékoztatd (dokumentumszam: 1000000078751)). A vizsgalatkonfiguracios
eszkozzel ezenkivil a koncentracio alapértelmezett értéke is modosithatd.

A vizsgalatkonfiguracios eszkdz ezenfelll az egyéb paraméterek modositasara is hasznalhato. A Default Sex
Chromosome Reporting (Alapértelmezett nemikromoszoma-jelentés) paraméternél kivalaszthatja a Yes (Igen)
vagy No (Nem) lehet&séget. Ez a bedllitas azt hatarozza meg, hogy a Use Default (Alapértelmezett beallitasok
hasznalata) gomb megnyomasakor a rendszer milyen attribUtumokat rendelien hozza a mintakhoz minta-
el6készitéskor. A Screen Type (Szlrés tipusa) paraméter értéke Basic (Alap) vagy Genomewide (Telies
genom) lehet, és azt hatarozza meg, hogy a rendszer milyen tipusu szlirést alkalmazzon a mintanal.

1 Vdlassza az Assay Configuration (Vizsgalatkonfiguracio) lehetéséget.
2 ATarget Library Concentration (Cél konyvtar-koncentracio) (pg/ul) mezében adja meg a kivant értéket.

3 Alitsa be a Default Sex Chromosome Reporting (Alapértelmezett nemikromoszéma-jelentés) paramétert
a kivant értékre.

4 Alltsa be a Screen Type (Sz(irés tipusa) paramétert a kivant értékre.

Valassza az Apply (Alkalmaz) lehet8séget.

Fedélzeti betanitd eszkdz

Hibaelharitas soran szlkség lehet a betanitott pozicidértékek exportalasara. A poziciokat és azok értékeit
tartalmazd lista létrehozasahoz hasznalja a Deck Teach Toolt.

1 Vaélassza a Deck Teach Tool eszkozt.

2 Valassza az Export (Exportélas) lehetdseget.

3 Adja meg a betanitott deckpoziciokat tartalmazé széveges fajl mentési helyét.
4

Valassza az OK lehetdséget.
A Deck Teach Tool elmenti a Workflow Managerben talalhatd dsszes betanitott Labware pozicié értékeit
tartalmazo szdveges fajit.

5 A Method Selection (Eljarasvalaszto) képernydre torténd visszalépéshez valassza a Cancel (Mégse)
lehetdséget.
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Egy Uj generacios szekvenaldrendszer szekvenalasi kiolvasasokat készit a kvantifikalt kdnyvtarpool dsszes
mintajardl, és az Onsite Serveren keresztll a VeriSeq NIPT Solution v2-vel integrdlja azokat. A szekvenalasi
adatokat az Assay Software elemzéskezel@je értékeli ki.

Egy Uj generacios szekvenaldrendszer és a VeriSeq NIPT Solution v2 integralasakor vegye figyelembe a
kovetkezbket.

Adattarolas integralasa.
Elemzési teljesitmény.

A héldzati forgalom korlatjai.

Az Assay Software mikddéséhez egy Uj generacios szekvenaldgép szikséges, amely képes az el6készitett
kdnyvtarpoolbdl szekvenalasi adatokat létrehozni a kdvetkezd specifikaciok alapjan:

2 x 36 paros végu kiolvasas készitése.
Kompatibilitas a VeriSeq NIPT Sample Prep Kit minta-elékészitési készletben lévd indexadapterekkel.
Kétcsatornas kémia.

.BCL fajlok automatikus létrehozasa.

A VeriSeq NIPT Solution v2 altalanos szekvenalasi futtatasi feladat elvégzésekor 25-30 GB szabad hely
szlikséges az Uj generacios szekvenaldsi rendszeradatok szamara. A tényleges adatméret a végsé
klaszterslrliség fuggvényében valtozhat. Az Onsite Server tobb mint 7,5 TB tarhelyet biztosit, ami kérulbelll
300 szekvenalasi futtatashoz elegendé (7500 / 25 = 300).

Adattarolasi célokra képezze le a Uj generacios szekvenaldrendszert az Onsite Serverre az alabbi médszerek
egyikével:
Adattarként hasznalja az Onsite Servert. Ebben a konfiguracidban a szekvenaldgép kozvetlenll a
szerverre van leképezve, és az adatok tarolasa a helyi meghajtén torténik.

Nagy kapacitasu laborban hasznaljon halézati tarolét (NAS). Konfiguralja az Uj generacios
szekvenaldrendszert, hogy a szekvenalasi adatokat kdzvetlenil a NAS egy adott helyén tarolja.
Ebben a bedllitasban az Onsite Servert a NAS adott helyének ellenérzésére konfiguralhatja, amely
lehetévé teszi a szerver szamara, hogy figyelemmel kisérje a kdvetkez8 szekvenalasi futtatasokat.
Uj generécids szekvenaldrendszerek hozzaaddsaval megnévelhetd a mintafeldolgozasi teliesitmény.
A szerver NAS-ra vald leképezésével kapcsolatos tovabbi informacioért lasd: Megosztott haldzati
meghajtok kezelése, 25. oldal.
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Az Uj generacios szekvenaldrendszerek szerverre vagy a NAS-ra valo leképezésével kapcsolatos tovabbi
informacidért lasd a rendszer hasznalati utmutatojat.

A VeriSeq NIPT Analysis Pipeline jellemz&en 5 ¢ra alatt dolgozza fel egy szekvenalasi futtatas adatait.
Ha bdviteni szeretné a laboratdriumot, hogy tdbb mintat tudjon feldolgozni, akkor vegye figyelembe,

hogy egy szerver naponta legfeliebb négy futtatast tud feldolgozni, azaz 48 minta x 4 = 192 mintat naponta.

Tovabbi bdvitési megoldasokért forduljon az lllumina lgyfélszolgalatahoz.

A VeriSeq NIPT Solution v2 a laboratérium helyi halozatat (LAN) hasznélja az Uj generacios
szekvenaldrendszer, az Onsite Server és a NAS (ha van) kdzétti adatcseréhez. A feldolgozhatd mintak
mennyiségének ndvelésekor az informatikai infrastruktura adatforgalmara vonatkozdé kévetkezd
korlatozasokat vegye figyelembe:

A korulbelll 10 dra alatt Iétrehozott 25 GB-nyi adat atlagos adatatviteli sebessége kb. 0,7 MB/mp
szekvenaldgépenként.

El6fordulhat, hogy a laboratdrium infrastrukturajanak mas forrasokbdl szarmazé adatforgalmat is
tamogatnia kell, igy ezekkel is szamolni kell.

Ha a VeriSeq NIPT Local Run Manager (LRM) modullal ellatott Uj generacids szekvenaldrendszert hasznal,
akkor a szekvenalas el6készitéséhez jarjon el az alabbiak szerint:

1 AlLocal Run Manager modulon valassza ki a Create Run (Futtatés létrehozasa) lehet&séget.
2 Alegorduld menubdl valassza ki a VeriSeq NIPT lehetdseget.

3 Toltse ki az aldbbi mezdket.
Run Name (Futtatas neve)
Run Description (Futtatas leirasa) (nem kotelezd)
Pool Barcode (Pool vonalkédja)

J FIGYELEM!

J Az LRM modulon megadott pool vonalkédnak egyeznie kella Workflow Manager alkalmazasban
megadott pool vonalkdddal. Ha a futtatasi beallitasok nem megfeleldk, akkor az Assay Software
visszadobhatja a futtatast és sziikség lehet a szekvenalas ismételt elvégzésére.

4 Vélassza ki a Save Run (Futtatas mentése) lehetéséget.
Ha végzett a futtatas beallitasaval, akkor a mdszer szoftverén tudja elinditani a futtatast.
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A VeriSeq NIPT Assay Software v2 statisztikai adatokat general a vizsgalt mintak kromoszéma-
példanyszamainak kiértékeléséhez és meghatarozza az elemzésre kivalasztott kromoszomak
aneuploiditasat. Az, hogy a rendszer mely kromoszomakon végzi el az elemzést, a kivalasztott szlréstipustal
flgg, mely lehet Basic (Alap) (21-es, 18-as, 13-as, X és'Y kromoszdma) vagy Genomewide (Teljes genom)
(az 6sszes kromoszdma). A Genomewide (Telies genom) opcio kivalasztasa esetén a szoftver az autoszom
példanyszamtdbblet és -hiany szubkromoszéma-régioinak jelenlétét is megvizsgélia. Az Uj generacios
szekvenaldmuszer 36 bazisparvégu kiolvasas formatumu elemzést general.

A VeriSeq NIPT Assay Software v2 a VeriSeq Onsite Server v2 rendszeren Uzemel. Az Onsite Server a VeriSeq
NIPT Solution v2 kézponti eleme, amely elérhetévé teszi a felhasznald szamara a VeriSeq NIPT Workflow
Manager alkalmazast és az Uj generacios szekvenaldrendszert.

Az Assay Software dsszeparositja a kiolvasasokat a referencia human genommal és elvégzi az elemzést
azokon a kiolvasasokon, amelyek egyeznek a genom egyedi pozicidival vagy régioival. Az Assay Software
kizarja azokat a duplikalt kiolvasasokat és régidkat, amelyek az euploid mintakon nagy varianciaval tarsulnak.
Normalizélja a szekvenalasi adatokat a nukleotidtartalmakhoz, valamint korrigalja a sarzseffekteket és a
varianciat okozé egyéb, nem kivant forrasokat. A cfDNS téredék hosszanak informaciéjat a paros végu
szekvendlasi kiolvasasokb ol szarmaztatja. Az Assay Software ezenkivil felméri a szekvenalasi lefedettségi
adatokat azokon a régiokon, amelyek kézismerten gazdagok a magzati vagy anyai cfDNS-ben. A téredék
hosszabdl és a lefedettség elemzésébdl generalt adatokat felhasznalva megbecsuli az egyes mintak magzati
frakciojat (FF).

A felhasznald kivalaszthatja a szlrési opciokat az egyes mintakhoz, és az Assay Software ezek szerint jelenti,
hogy talalt-e rendellenességet vagy sem. Az alap szUlrés esetén minden rendellenesség aneuploiditas. A telies
genomon végzett szlirés esetén a rendellenesség lehet aneuploiditas vagy részleges torlés/duplikacio.
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Az Assay Software folyamatosan fut, és figyeli az Uj szekvenalasi adatokat, amint azok bekerltinek az Onsite
Serveren 1évé Input mappaba. Uj szekvenalasi futtatas azonositasakor az alabbi miveleteket hajtja végre.

3. abra: Az adatok aramlasanak diagramja

Monitorozas | Szekvenadlas | Qc Elemzés Jelentéskészités

Az elemzés
A rendszer 0f Virja meg a ; Mindség-ellendrzés| | szekvenalasi Salanlések

szekvendlasiadat- szekvendlas szekvenaldsi futtatasanak IstrehozEss

mappat detekialt befejezését ( futtatasok adatai vardlistira

helyezése

Futtassa az elemzést
Szekvendldsi futtatas (probalja Gjra
elbzeles ellenbrzése haromszor), ha
nam sikerdh

A szekvenalas
Az elbzeles ellendrzés A szekvenalas mindség-allendrzése

A jelentéskészités

nem volt sikeres. e —— sikarinien ::‘f"’s“z’:; i""”"l'::ﬂ sikertel
Felhasznalo éresitése Felhasznald értesitése eredménnyel zérul. o Al Felhasznald értesitése

Felhasznald éresitése

1 Monitorozéas — El6zetesen ellenérzi az Uj szekvenalasi futtatas validitasat. A validitasi ellenérzés soran a
rendszer ellenérzi a futtatasi paraméterek kompatibilitasat (az értékek megfelelnek a vart értékeknek),
tarsitja az aramlasi cellat egy ismert, meglévé poolcséhdz, valamint ellenérzi, hogy az adott poolban
szerepld mintak eredményeirdl nem szlletett-e mar korabban jelentés (ismételt futtatas). Ha ezen
ellendrzések barmelyike sikertelen eredménnyel zarul, akkor a rendszer e-mailben értesiti a felhasznalot,
valamint riasztast ad a webes kezel6fellleten.

2 Szekvendlas — Folyamatosan figyeli, hogy a szekvenalasi futtatas elkészUlt-e. A futtatasnak
meghatarozott idén belll el kell készlinie. Ha ez az id6 letelik, de a futtatas nem készll el, akkor a
rendszer e-mailben értesiti a felhasznalot, valamint riasztast ad a webes kezel&fellleten.

3 Mindség-ellenérzés — Megvizsgdlja a szekvenalogép altal létrehozott InterOp mindség-ellendrzési fajlokat.
Az Assay Software ellenérzi a klaszterek szamat, a klasztersUrliséget és a kiolvasasok minéségi
pontszamait. Ha a mindség-ellendrzési feltételek nem teljeslinek, akkor a rendszer e-mailben értesiti a
felhasznalot, valamint riasztast ad a webes kezeldfellleten.

4 Elemzés — A szerveren beallitott, kllonb6z& miszerek altal generalt szekvenalasi futtatasok elemzési
sorat kezeli. A szerver egyszerre egy elemzési munkat végez, és idérendi sorrendben (FIFO) végzi el
azokat. A sikeres elemzést kovetden megkezdi a sorban kévetkezd futtatas elemzését. Ha az elemzés
sikertelendl zarul vagy idétullépést okoz, akkor az Assay Software automatikusan Ujrainditja az elemzést.
A szoftver legfeliebb haromszor probalkozik Ujra. A rendszer minden sikertelen prébalkozasrdl e-mailben
értesiti a felhasznaldt, valamint riasztast ad a webes kezeléfellleten.

5 Jelentéskészités — Az elemzés befejezése utan létrehozza a végeredményeket tartalmazo jelentést.
Ha hiba torténik, és a jelentés nem jon létre, akkor a rendszer e-mailben értesiti a felhasznalot, valamint
riasztast ad a webes kezel6fellleten.
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Assay Software feladatok

Az Assay Software automatizalt és a felhasznalé altal kezdeményezett feladatokat egyarant képes
végrehajtani.

Automatizalt feladatok

Az Assay Software az alabbi automatizalt feladatokat végzi el:

Sample preparation log collation and storage (Minta-el6készitési naplo egyeztetése és tarolasa) —
A rendszer minden Iépés végén keészit kimeneti fajlokat, amelyek az Output mappa ProcessLogs
mappajaba kertlnek. Tovabbiinformaciok: A jelentésfajl felepitese, 38. oldal. (attekintés), valamint
Folyamatjelentések, 49. oldal (részletes leiras).

Alert, email, and report notification generation (Riasztasi, e-mailes és jelentésértesitések létrehozasa) -
Felligyeli a sarzs, a pool és a minta validitasi allapotat a minta-el6készitési lépések és a szekvenalasi
adatok, illetve elemzésadatok mindség-ellendrzése soran, kilén-kulon az egyes mintaknal. Az Assay
Software ezen validitasi ellenérzések alapjan hatarozza meg, hogy a folyamat folytathaté-e, és hogy az
eredményeket jelenteni kell-e. Ha a mindség-ellendérzési eredmények alapjan egy sarzs vagy pool
érvénytelenitédik, az Assay Software megszakitja a folyamatot. Ekkor a felhasznalé e-mailes értesitést
kap, létrejon egy jelentés, és megjelenik egy riasztas a webes kezeléfellleten.

Sequence data analysis (Szekvenalasi adatok elemzése) — Az integralt NIPT Analysis Software
segitségével elemzi az egyes, a poolban multiplexalt mintak nyers szekvenalasi adatait. Az Assay
Software meghatarozza az egyes mintak aneuploiditasi eredmeényeit. A rendszer a felhasznald altal
érvénytelenitett vagy torolt mintak eredményeit nem jelenti. A minéség-ellendrzési feltételeknek nem
megfelel6 mintak esetében a rendszer indoklast ad a sikertelenség okardl, magukat az eredményeket
azonban nem jeleniti meg. Tovabbi informaciok: NIPT-jelentés, 41. oldal.

Results file generation (Eredményfajlok létrehozasa) — A minta eredményeit egy tabulatorral elvalasztott
értékfajloan hozza létre; a fajlit az Output mappaba menti. Tovabbi informaciok: NIPT-jelentés, 41. oldal.

Report generation (Jelentés létrehozasa) — Az Assay Software Iétrehozza a kiegészité informaciokat,
értesitéseket és folyamatjelentéseket. Tovabbi informaciok: Rendszerjelentések, 38. oldal.

Sample, pool, and batch invalidation (A minta, a pool és a sarzs érvénytelenitése) —

Sample invalidation (Minta érvénytelenitése) — Az Assay Software akkor jeldl meg érvénytelenként egy
adott mintat, amikor a felhasznalo:

Manualisan érvényteleniti a mintat.

Az egész lemezt érvényteleniti a kdnyvtar-el6készités soran, még a poolok létrehozasa eldtt.
Minta érvénytelenként valé megjelolése esetén a rendszer automatikusan létrehozza a
mintaérvényesitési jelentést. Lasd: Mintaérvenytelenitési jelentés, 48. oldal.

Pool and batch invalidation report generation (Pool- és sarzsérvénytelenitési jelentés létrehozasa) —
A poolokat és a sarzsokat csak a felhasznalé tudja érvényteleniteni. Az érvénytelenitett poolokat a
rendszer nem dolgozza fel. Azokat a poolokat, amelyek mar létre lettek hozva egy érvénytelen
sarzsbdl, a rendszer nem érvénytelentti automatikusan, igy azok feldolgozhatdk. Ervénytelenitett
sarzsbdl azonban nem lehet Uj poolt létrehozni. Pool érvénytelenitésekor a rendszer kiad egy pool-

Ujravizsgalasi kérelem jelentést. Ennek feltételei az alabbiak:

Ervényes sarzs.

Az adott sarzshoz nincs tébb elérhetd pool.

A megengedett poolok szama még nem lett elérve az adott sarzsnal.

Tovabbi informaciok: Pool-ujravizsgalasi kerelem jelentés, 49. oldal.
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Retest management (Ujravizsgéalas kezelése) —

Pool failures (Sikertelen poolok) — A sikertelen poolok jellemz&en olyan poolok, amelyek elbuktak a
szekvenadlasi minéség-ellendrzésen. Ha a futtatast megszakitjak, az Assay Software nem folytatja a
sikertelen poolok feldolgozasat. Ismételten végezze el a szekvenalast egy masodik pool részmintaval.

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

Reruns (Ujrafuttatasok) — A rendszer nem végzi el azon poolok ismételt elemzését, amelyek korabban
mar sikeresen feldolgozott és jelentett mintakat tartalmaznak. A mintak Ujrafuttatasahoz a mintat egy
Uj lemezbe kell helyezni és egy Uj sarzsba kell belevenni.

Felhasznaloifeladatok
A VeriSeq NIPT Solution v2 segitségével a felhasznaldk az aldbbi feladatokat végezhetik el:
A Workflow Manager hasznalataval:

Egy adott mintanak, egy adott sarzs 6sszes mintajanak vagy egy adott poolhoz tartozé 6sszes mintanak
az érvénytelenitése.
Egy adott minta megjeldlése toroltként. Az Assay Software ezutan a végeredmeényeket tartalmazoé
jelentésben toroltként fogja megjel6ini az eredményt.

Az Assay Software hasznalataval a kdvetkezdéket végezheti el:
A laboratérium haldzati infrastrukturajaba telepitendd és integralanddé szoftver konfiguralasa.
A konfiguracios bedllitasok modositasa — példaul haldzati bedllitasok, megosztott mappa helye vagy
felhasznaldi fiokok kezelése.

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

&7 MEGJEGYZES
' Az elérhetd feladatok a felhaszndld jogosultsagatdl figgnek. Tovabbi informaciok: Felhasznaldi szerepkdrok
hozzarendelése, 24. oldal.

Szekvenalaskezel6

Az Assay Software a szekvenalaskezeldn keresztll kezeli a szekvenalomdszerek altal létrehozott szekvenalasi
futtatasokat. Beazonositja az Uj szekvenalasi futtatasokat, validalja a futtatasi paramétereket és
6sszekapcsolja a pool vonalkodot egy, a kdnyvtar-el6készitési folyamat soran létrehozott ismert poollal.

Ha nincs maod tarsitasra, akkor értesiti a felhasznalot és leéllitja a szekvenalasi futtatas feldolgozasat.

A sikeres validalas utan az Assay Software tovabb folytatja a szekvenalasi futtatasok monitorozasat egészen
addig, amig azok el nem keészulnek. A kész szekvenalasi futtatasok bekertinek az analitikaifolyamat-kezeld
feldolgozésra vardé sordba (lasd: Analitikaifolyamat-kezeld, 19. oldal).

Szekvenalasfuttatasikompatibilitas

A szerver csak azokat a szekvenalasi futtatasokat elemzi, amelyek kompatibilisek a cfDNS analitikai
munkafolyamattal.

A bazisazonositok létrehozasahoz kizardlag kompatibilis szekvenalasi eljarasokat és szoftververzidkat
hasznaljon.
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&7 MEGJEGYZES

Annak biztositasa érdekében, hogy az adatok minésége a specifikaciokon belll legyen, rendszeresen
ellendrizze a szekvenalasiadat-telestmény mérészamait.

A VeriSeq NIPT Local Run Manager modul a kévetkezd olvasasi paraméterekkel konfiguralja a szekvenalast:
Paros végu futtatas 2 x 36 ciklusolvasassal.
Kettds indexalas két 8 ciklusos indexolvasassal.

Analitikaifolyamat-kezel6

Az analitikaifolyamat-kezeld inditja el az aneuploiditési detektéalas folyamatat. A folyamat egyszerre egy
szekvenadlasi futtatast dolgoz fel, amely poolonként atlagosan legfeliebb 5 drat vesz igénybe. Ha a folyamat
nem tudja feldolgozni a poolt, vagy aramkimaradas, illetve idétullépés miatt nem tudja befejezni az elemzést,
az analitikaifolyamat-kezelé automatikusan Ujra a feladatlistara helyezi a futtatast. Ha a pool feldolgozasa
egymas utan haromszor is sikertelenul végzddik, a rendszer sikertelenként jeldli meg a futtatast, és értesiti a
felhasznalot.

Sikeres elemzés esetén a rendszer elkésziti a NIPT-jelentést. Tovabbi informaciok: NIPT-jelentés, 41. oldal.

Munkafolyamat hatarideje és tarolasi kbvetelmények

A cfDNA (cfDNS) analitikai munkafolyamatra az alabbi id6- és tarhelykorlatozasok érvényesek.

Paraméter Alapértelmezett érték
Maximalis szekvenalasi idd 20 ora

Maximalis elemzési idd 10 ora

Minimalis atmenetitar-méret 900 GB

Az Assay Software helyi webes kezeldfellletet biztosit, amelyen keresztil a haldzatrél barhonnan kénnyedén
elérhetd az Onsite Server.

‘&7 MEGJEGYZES
" Az Assay Software webes felhasznaldi felllete nem tamogatja a mobileszkdzoket.
A webes kezelbfelllet az alabbi funkciokkal rendelkezik:

View recent activities (Legutdbbi tevékenységek megtekintése) — Megmutatja, hogy milyen Iépések lette
végrehajtva a vizsgalat soran. Szamos ilyen tevékenységrél a rendszer e-mailben is értesiti a felhasznaldt
Tovabbiinformaciok: Az Assay Software értesitései, 58. oldal.

View errors and alerts (Hibak és riasztasok megtekintése) — Megmutatja azokat a problémakat, amelyek
megakadalyozhatjak a vizsgalat folytatasat. A rendszer a hibalizeneteket és a riasztasokat elklldi
e-mailben a felhasznaldénak. Tovabbi informaciok: Az Assay Software értesitései, 58. oldal.

Configure the server network settings (A szerver haldzati beallitasainak konfiguralasa) — A haldzat
konfiguralasat rendszerint elvégzik az lllumina munkatarsai a rendszer lizembe helyezésekor. Ha azonba
a helyi halézaton valtoztatasok torténtek, akkor sziikség lehet ezen bedllitasok médositasara. Tovabbi
informaciok: Haldzati és szerverbeallitasok modositasa, 27. oldal.
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Manage server access (Szerverhozzaférés kezelése) — Az Onsite Server rendszergazda és kezel§ szintU
hozzaférést kuldnboztet meg. Ezek hatarozzék meg, hogy milyen tevékenységeket, riasztasokat és
hibanapldkat lehet megtekinteni, valamint hogy milyen médositasokat lehet végrehajtani a haldzati és
adatkiosztasi beallitasokon. Tovabbi informaciok: Felhasznalok kezelése, 23. oldal.

Configure sequencing data folder (Szekvenalasi adatok mappajanak konfiguralasa) — Alapértelmezés
szerint a rendszer a szerveren tarolja a szekvenalasi adatokat. Egy kézponti NAS segitségével azonban a
tarhely kib@vitésére is lehetéség van. Tovabbi informaciok: Megosztott haldzati meghajtok kezelése, 25.
oldal.

Configure email notification subscribers list (Az e-mailes értesiték feliratkozéinak konfiguralasa) — Azon
feliratkozok kezelése, akik e-mailes értesitét kapnak a hibalzenetekrdl és a vizsgélati folyamat soran
jelentkezd riasztasokrdl. Tovabbiinformaciokért lasd: A rendszer e-mailes értesitéseinek bedllitasa, 28.
oldal.

Configure database backup encryption (Adatbéazis biztonsagi masolata titkositasanak konfiguralasa) —
Engedélyezi az adatbazis kiszolgaldn talalhaté biztonsagi masolatainak titkositasat és a titkositasi jelszo
bedllitasat. Ez lehetévé teszi egy ideiglenes, titkositatlan biztonsagi masolat létrehozasat is. Tovabbi
tajékoztatasért lasd: A biztonsdgi masolat titkositasanak konfiguralasa, 29. oldal.

Configure network passwords (Halozati jelszavak konfiguralasa) — A kiszolgald, valamint a két szekvenator
és a VeriSeq NIPT Microlab STAR k&zotti kommunikaciohoz szikséges haldzati jelszavak beallitasa.
Tovabbi tajekoztatasért lasd: Halozati jelszavak konfiguraldasa, 30. oldal.

Reboot or shutdown the server (Szerver Ujrainditasa vagy ledllitasa) — A szerver Ujrainditasa vagy leallitasa,
szilkség szerint. Ujrainditasra vagy leéllitasra bizonyos konfiguraciés beallitasok érvénybe léptetéséhez,
vagy egy szerverhiba helyreallitasahoz lehet szlkség. Tovabbi informaciok: A szerver ujrainditasa, 35.
oldal. oldal és A szerver leallitasa, 36. oldal.

Végfelhasznalbi licencmegallapodas

A webes kezelbfellletre torténd elsd bejelentkezéskor el kell fogadnia a végfelhasznaldi licencszerzédést
(EULA). A Download EULA (EULA letdltése) elemre kattintva letéltheti a végfelhasznaldi licencszerzédést a
szamitogépére. A szoftver hasznalatahoz a webes kezel6fellleten térténé munkavégzés elétt el kell fogadnia
a licencszerzddést.

Miutan elfogadta, visszatérhet a licencszerz6dés oldalara és letdltheti a dokumentumot, ha sziksége van ra.

A webes kezel6fellilet konfiguralasa

Valassza ki a Beallitasok ikont® . Ekkor megjelenik egy legdrdiil lista a konfiguracids beallitasokkal. Az, hogy
milyen bedllitasok jelennek meg, a felhasznald szerepkoérétdl és a kapcsolddo jogosultsagoktdl fligg. Tovabbi
informaciok: Felhasznaldi szerepkdrok hozzarendelése, 24. oldal.

&7 MEGJEGYZES
' Atechnikusok ezekhez a funkcidkhoz egyaltalan nem fémek hozza.

Beallitas Leirds

User Management Felhasznalok hozzaadasa, aktivalasa/inaktivalasa és modositasa. Kizardlag szervizmémokok és
(Felhasznaldkezelés) rendszergazdak szamara.

Email Configuration Az e-mailes értesitések feliratkozoi listajanak modositasa.

(E-mail-konfiguracio)
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Beallitas Lefras

Backup Encryption Az adatbazis biztonsagi masolatai titkositasanak és egy ideiglenes, nem titkositott biztonsagi masolat
(Biztonsagi masolat készitésének engedélyezése.

titkositasa)

Network Passwords A kiszolgald és a rendszer dsszetevdi kdzotti kommunikaciohoz sziikséges haldzati jelszavak
(Halozati jelszavak) beallitasa.

Reboot Server Kizarolag szervizmémokok és rendszergazdak szamara.

(Szerver Ujrainditasa)

Shut Down Server Kizarolag szervizmémokok és rendszergazdak szamara.
(Szerver ledllitasa)

Bejelentkezés a webes kezelofelliletre
Az Assay Software megnyitasahoz és a bejelentkezéshez:

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

2 Adja meg az lllumina altal a telepitéskor megadott szerver-IP-cimet vagy szervernevet, ami a
kdvetkezéképp néz ki: \\<a VeriSeq Onsite Server v2 IP-cime>\login.
Példaul: \\10.10.10.10\ogin.

3 Haabdngészé megjelenit egy biztonsagi figyelmeztetést, akkor adja hozza a cimet a kivételekhez,
hogy megjelenjen a bejelentkezési képernyd.

4 Abejelentkezési képernydn adja meg az lllumina altal megadott felhasznalonevet €s jelszdt (Ugyelve a kKis-
és nagybetulkre), majd vélassza a Log In (Bejelentkezés) lehet&séget.

&7 MEGJEGYZES
' Az Assay Software 10 perc inaktivitas utan automatikusan kielentkezteti az aktudlis felhasznalét.

Az infépult hasznalata

A VeriSeq NIPT Assay Software v2 Dashboard (Infopult) f6 navigacids ablaka bejelentkezés utan jelenik meg.
Ha barmikor vissza szeretne térni a Dashboard (Infopult) képernydre, csak valassza a Dashboard (Infépult)
menUelemet.

A Dashboard (Infopult) képernyén mindig a legutdbbi 50 napldzott tevékenység lathatd (csak a naplozott
események kerllnek megjelenitésre, igy 50-nél kevesebb tétel is szerepelhet a képernydn). A
tevékenységtablazat jobb also sarkaban talalhato Previous (EI6z8) lehet8séget valasztva a kordbbi 50
tevékenység el6zményét is megtekintheti.
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4. abra: VeriSeq NIPT Assay Software Infopult

A  Dashboard
Dashboard
Recent activities Recent errors Server status

WHEN USER  SUBSYSTEM DETAILS LEVEL
2016-07-2909:17 PDT Assay Aneuploidy Detection Report generated for '160728_NB55 1043_0005_AHCLWJBGXY" Activity
2016-07-2909:17 PDT Assay Analysis started for '160728_NS500411 0171 AHCLGJBGXY' Activity
2016-07-29 05:23 PDT Assay Sequencing QC passed for '160728_NS500411_0171_AHCLGJBGXY' Activity
2016-07-2% 05:14 PDT Assay Analysis started for '160728_NB551043_0005_AHCLWIBGXY" Activity
2016-07-29 05:14 PDT Assay Sequencing QC passed for '160728_NB551043_0005_AHCLWIBGXY' Activity
2016-07-28 19:56 PDT Assay Sequencing started for '160728_NB551043_0005_AHCLWIBGXY' Activity
2016-07-28 19:55 PDT Assay Sequencing started for '160728_NS500411 0171 AHCLGJBGXY' Activity
2016-07-28 17:18 PDT Assay Batch 'DVT0151 PLO2_1" pool 'PT2008505' created Activity
2016-07-28 17:18 PDT Assay Batch 'DVT0151 PLO2_1" pool 'PT2008521' created Activity
2016-07-28 16:14 PDT Assay Batch 'DVT0151 PLO2_1'completed library Activity
2016-07-28 10:30 PDT Assay Batch 'DVT0151 PLO2_1'initiated Activity

Ujtevékenységek megtekintése

A Recent Activities (Legutébbi tevékenységek) lapon a legutdbbi Assay Software és Onsite Server
tevékenységek révid leirdsa talalhato.

Név Leiras

When A tevékenység datuma és ideje

(Id6pont)

User A tevékenységet végrehajté felhasznald (ha értelmezhetd)

(Felhasznalo)

Subsystem
(Alrendszer)

A tevékenységet végrehajto entitas vagy folyamat, példaul felhasznald, vizsgalat vagy konfiguracio

Details
(Részletek)

A tevékenység lefrasa

Level (Szint)

A tevékenységhez hozzarendelt szint. Lehetséges opciok:

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

 Notice (Ertesités) — Sikertelentil végrehajtott I€pést jelez. llyen lehet példaul egy minta érvénytelenitése
vagy a minéség-ellenérzés sikertelensége.

e Warning (Figyelmeztetés) — Azt jelzi, hogy hiba tértént egy normal végrehajtas vagy hardverfunkcio
alkalmazasa kozben. llyen lehet példaul egy nem felismert futtatasi paraméter vagy sikertelen
elemzés.

1000000067940 sz. dokumentum v06 HUN

IN VITRO DIAGNOSZTIKAI HASZNALATRA

22



VeriSeq NIPT Solution v2 - szoftverdtmutato

Uj hibak megtekintése
A Recent Errors (Legutdbbi hibak) lapon a legutdbbi szoftver- és szerverhibak révid leirdsa talalhato.
Név Leiras
When A tevékenység datuma és ideje
(Idépont)
User A tevékenységet végrehajté felhasznald (ha értelmezhetd)
(Felhasznalo)
Subsystem A tevékenységet végrehajto entitas vagy folyamat, példaul felhasznald, vizsgalat vagy konfiguracio
(Alrendszer)
Details A tevékenység leirasa
(Részletek)

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

e Urgent (Suirgds) — Sulyos hardverhiba, amely akadalyozza a rendszer mikodését. Vegye fel a
kapcsolatot az lllumina miszaki Ugyfélszolgalataval.

e Alert (Riasztas) — A normal mikodés soran bekdvetkezd hiba. llyen lehet példaul a jelentés
létrehozasat megakadalyozo konfiguracios hiba, elégtelen mennyiségl szabad hely vagy a lemez
megseérilése.

e Error (Hiba) — A normal mUkddés soran bekdvetkezd rendszer- vagy szerverhiba. llyen lehet példaul
egy konfiguracios fajl hiba vagy hardveres hiba.

Rendszerallapot és riasztasok megtekintése

A szerverallapot dsszefoglalasanak megtekintéséhez a Dashboard (Infopult) helyen valassza ki a Server
Status (Szerver allapota) fulet.

Az dsszefoglalon az alabbiak lathatok:
Date (Datum) — Aktudlis datum ésidé

Time zone (Id6zona) — A szerveren beallitott idézona; az e-mailek, a riasztasok és a jelentések datumanal
és idejénél hasznalatos

Hostname (Kiszolgalonév) — A rendszer neve, mely a halézat kiszolgaldnevébdl és a DNS-
tartomanynévbdl all

Disk space usage (Hasznalt lemezterUlet) — Az adatok tarolasara jelenleg hasznalt lemezterilet
szazalékos formaban

Software (Szoftver) — Szoftverszabalyozasi konfiguracio (pl. CE-IVD)
Version (Verzid) — A VeriSeq NIPT Assay Software v2 verzidja

Az 6sszefoglaldon ezenkivil megjelenhet egy Server alarm (Szerverriasztas) gomb is, mely a RAID vezérlé
riasztasanak elnémitasara szolgal. Ezt a gombot csak a rendszergazdék latjadk. Ha megnyomtak ezt a
gombot, utana vegye fel a kapcsolatot az lllumina miszaki Ugyfélszolgdlataval a tovabbi segitségért.

Felhasznaldk kezelése

‘&7 MEGJEGYZES
" Kizardlag a szervizmérnokok és a rendszergazdak rendelkeznek a technikusok és az egyéb, a sajatjukéval
azonos szinten 1évé felhasznaldk hozzaadasahoz, médositasahoz és torléséhez szilkséges jogosultsagokkal.
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Felhasznaloi szerepkorok hozzarendelése

A felhasznaldi szerepkdrok hatarozzak meg egy felhasznald hozzaférési és feladat-végrehajtasi jogosultsagait.

Szerepkor Leiras

Szolgaltatas Egy lllumina szervizmérndk, aki a rendszer elsé telepitését és beallitasat végzi (a rendszergazda
felhasznaldi szerepkdrt is 6 hozza létre). Emellett a hibaelharitast, a szerverjavitast, a szerverbeallitast
és a konfiguracios beallitasok modositasat is 6 végzi el, valamint folyamatos szoftvertamogatast

nyujt.

Rendszergazda Egy laboratoriumi rendszergazda, aki beallitja és karbantartja a konfiguracios beallitasokat, kezeli a
felhasznaldkat, létrehozza az e-mailre feliratkozé felhasznaldk listajat, valamint Ujrainditja és leallitjia a
szervert.

Technikus Egy laboratoriumi technikus, aki a rendszerallapotot és a riasztasokat tekintheti meg.

Felhasznalok hozzaadasa
Az elsé telepitéskor egy lllumina-szervizmérntk megadija a rendszergazda felhasznalot.
Felhasznalék hozzaadasahoz:
1 AUser Management (Felhasznalékezelés) képernyén vélassza az Add New User (Uj felhasznalé
hozzaadéasa) lehetdséget.
& MEGJEGYZES
Minden mezét kdtelezd kitolteni.

2 Adja meg a felhasznaldonevet.

&7 MEGJEGYZES

A felhasznalonév kisbetliket, nagybetiket, szamokat (a—z, A-Z, 0-9), alahuzasjelet () és kotdjelet (-)
tartalmazhat. A felhasznaldonévnek 4-20 karakter hosszusagunak kell lennie, és legalabb egy szamot
tartalmaznia kell. A felhasznalénév els@ karaktere nem lehet szam.

Az Assay Software a felhasznaldnevek alapjan azonositja azokat a személyeket, akik az Assay Software
szoftverrel kUldnb6z8 mUveleteket és vizsgalati eljarasokat végeznek.

Adja meg a felhasznald telies nevét. A telies név csak a felhasznaldi profilon lathato.
4 Adja meg a jelszét, majd adja meg Ujra a megerdsitéshez.

‘&7 MEGJEGYZES

Ajelszénak 8-20 karakter hosszusagunak kell lennie, és legalabb egy nagybet(t, egy kisbett és egy
szamot kell tartalmaznia.

5 Adjon meg egy e-mail-cimet a felhasznalonak.
Minden felhasznaldnal egyedi e-mail-cimet kell megadni.

6 Valassza ki a kivant felhasznaloi szerepkort a legorduld listabal.

7 Jeldlie be az Active (Aktiv) négyzetet a felhasznald azonnali aktivalasahoz, vagy térolie a jeldlést, ha
késdbb szeretné csak aktivalni (példaul miutan a felhasznald megkapta a szikséges képzést).

8 Valassz ki kétszer a Save (Mentés) lehet8séget a valtoztatasok elmentéséhez és megerdsitéséhez.
Ezutan a felhasznald a modositott adatokkal megjelenik a User Management (Felhasznalokezelés)
képernydn.
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Felhasznalok szerkesztése

A felhasznaldi adatok modositasahoz:

1 A User Management (Felhasznalokezelés) képernydn valassza ki a médositani kivant felhasznald nevét.

2 Modositsa a kivant adatokat, majd vélassza a Save (Mentés) lehetdséget.

3 Amikor a modositasok megerdsitését kérd parbeszédpanel megjelenik, ismét valassza a Save (Mentés)
lehet&séget.
Ezutan a felhasznalé a modositott adatokkal megjelenik a User Management (Felhasznalokezelés)
képernydn.

Felhasznalok inaktivalasa

Felhasznald inaktivalasahoz:

1 A User Management (Felhasznalokezelés) képernydn valassza ki a kivant felhasznalonevet.
Torolie a jeldlést az Activate (Aktivalas) négyzetbdl, majd vélassza a Save (Mentés) lehetdseget.

3 A meger6sitést kérd Uzenetnél valassza a Save (Mentés) lehet8séget.
A felhasznald allapota a User Management (Felhasznalokezelés) képernydn ,Disabled”-re (Letiltva)
valtozik.

Megosztott halézati meghajtok kezelése

&7 MEGJEGYZES

Kizardlag a szervizmémokok és a rendszergazdak rendelkeznek a megosztott mappak hozzaadasahoz,
maodositasahoz és torléséhez szlkséges jogosultsagokkal.

Megosztott halozatimeghajto hozzaadasa

Beadllithatja, hogy a rendszer a szekvenalasi adatokat ne a szekvenaldrendszerhez csatlakoztatott szerveren,
hanem egy kulén NAS-eszk6zon tarolja. A NAS nagyobb tarhelyet képes biztositani az adatok és a
rendszeres biztonsagi mentések szamara.

1 A Dashboard (Infopult) képernyén valassza ki a Folders (Mappak) lehetéséget.
2 Valassza az Add folder (Mappa hozzaadasa) lehetéséget.

3 Toltse ki az alabbi mezdket — a szUkséges adatokeért forduljon a rendszergazdahoz:
Location (Hely) — A NAS telies elérési utvonala, amelynek tartalmaznia kell az adatok tarolasara
szolgald mappa nevét is.
Username (Felhasznaldnév) — A NAS elérésekor az Onsite Server altal kért felhasznalonév.
Password (Jelszd) — A NAS elérésekor az Onsite Server altal kért jelszo.

4 Vélassza a Save (Mentés) lehetséget.

A NAS-kapcsolat teszteléséhez valassza a Test (Teszt) lehet8séget.
Ha a csatlakozas sikertelen, egyeztesse a szerver nevét, a hely nevét, a felhasznaldnevet és a jelszét a
rendszergazdaval.

6 A moddositasok alkalmazasahoz inditsa Ujra a szervert.

&7 MEGJEGYZES
' A megosztott haldzati mappa funkcio csak egy szekvenalasi mappat tamogat.
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Megosztott halozatimeghajtok szerkesztese
1 ADashboard (Infopult) képernydn valassza ki a Folders (Mappak) lehetéséget.
2 Modositsa az elérési Utvonalat, majd valassza a Save (Mentés) lehet&séget.

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

Megosztott halozatimeghajtok torlése
1 ADashboard (Infopult) képernydn valassza ki a Folders (Mappak) lehetéséget.
2 Valassza ki az elérési Utvonalat annak modositasahoz.

3 Vaélassza a Delete (Torlés) lehetdséget a kilsé szekvenalasi mappa eltavolitasahoz.

Hal6zati és tanusitvanybeallitasok konfiguralasa

Egy lllumina-szervizmérndk az elsd telepités soran a Network Configuration (Halézati beallitasok) képernyén
konfiguralja a halézatot és a tanusitvanybeallitasokat.

& MEGJEGYZES

Kizardlag a szervizmérnokodknek és a rendszergazdaknak van jogosultsaguk a halézati és
tanusitvanybeallitasok mdodositasara.

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

2 Valassza a Network Configuration (Halézati beallitasok) fllet, majd szlkség szerint allitsa be a haldzati
beallitasokat.

3 Az SSL-tanusitvany létrehozasahoz valassza a Certification Configuration (Tanusitvanykonfiguracio) fulet.

Tanusitvanybeallitasok modositasa

Az SSL-tanusitvany egy olyan adatfajl, amely lehetdvé teszi a biztonsagos kapcsolatot az Onsite Server és a
béngészd kdzott.

1 Az SSL-tanusitvany beallitasait a Certificate Configuration (Tanusitvany beallitasa) lapon lehet megadni és

maodositani.
Laboratory Email (Laboratérium e-mail-cime) — A vizsgalatokat végzd laboratérium e-mail-cime (a
rendszer ellenérzi az e-mail-cim formatumat).
Organization Unit (Szervezeti egység) — Osztaly.
Organization (Szervezet) — A vizsgéalatokat végz6 laboratérium neve.
Location (Hely) — A vizsgalatokat végzd laboratorium cime.

State (Allam) — Az dllam, ahol a vizsgalatokat végzé laboratérium taldlhatd (a rendszer automatikusan

kitolti az e-mail-cim alapjan).

Country (Orszag) — Az orszag, ahol a vizsgalatokat végzé laboratérium talalhatoé (a rendszer
automatikusan kitélti az e-mail-cim alapjan).

Certificate Thumbprint (SHAT1) (Tanusitvany-alairas (SHA1)) — A tanusitvany azonositdészama.
Az SHA1 gondoskodik réla, hogy a felhasznaldk ne kapjanak a tanusitvanyokkal kapcsolatos

figyelmeztetéseket a VeriSeq NIPT Assay Software v2 elérésekor. Az SHA1 akkor jelenik meg, amikor
tanusitvanyt hoznak (Ujbdl) Iétre. Tovabbi informacioért lasd: Egy tanusitvany regeneralasa, 28. oldal.
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2 Avaltoztatasok jovahagyasahoz valassza a Save (Mentés) lehetéséget.

Haldzatiés szerverbeallitasok mddositasa

1

2

MEGJEGYZES

A szerverkapcsolati hibak elkertlése érdekében a haldzati és szerverbeadllitasok modositasa elétt
egyeztessen a rendszergazdaval.

Az Onsite Server bedllitasait a Network Configuration (Szerverkonfiguracio) lapon lehet megadni és
maodositani.
Static IP Address (Fix IP-cim) — Az Onsite Server szamara kijelolt IP-cim.
Subnet Mask (Alhalézati maszk) — A helyi haldzati alhalozati maszkja.
Default Gateway Address (Alapértelmezett atjardcim) — Az alapértelmezett Gtvalasztasi IP-cim.
Hostname (Kiszolgalonév) — Az Onsite Server hélézati hivatkozasi neve (alapértelmezés szerint
slocalhost”).
DNS Suffix (DNS utdtag) — A kijeldlt DNS utotag.
Nameserver 1 and 2 (Névszerver 1 és 2) — A DNS-szerver IP-cimei vagy nevei.
NTP Time Server 1 and 2 (NTP id&szerver 1 és 2) — NTP id&szinkronizacios szerverek.
MAC Address (MAC-cim) — A szerver halézati MAC-cime (nem maédosithatd).
Timezone (Id6zona) — A szerver helyi id6zonaja.

Ellendrizze, hogy a megadott értékek megfeleléek-e, majd valassza a Save (Mentés) lehetdséget a
szerver Ujrainditasahoz és a valtoztatasok életbe léptetéséhez.

FIGYELEM!
Nem megdfeleld beallitasok esetén a kapcsolat megszakadhat a szerverrel.

Egy tanusitvany letoltése és telepitése

Egy SSL tanusitvany letoltéséhez és telepitéséhez:

;
2
3

A Dashboard (Infépult) képernyén valassza a Configuration (Konfiguralas) lehetéséget.
Valassza a Certification Configuration (Tanusitvanykonfiguracio) fllet.

A Network Configuration (Halézati beallitasok) képernyén valassza a Download Certificate (Tanusitvany
letoltése) elemet.
Letoltddik a root_cert.der tanusitvanyfajl.

&7 MEGJEGYZES
' Ha a rendszer felszdlitja a fajl mentésére, valasszon egy megjegyezhetd helyet. Ha nem, keresse meg a
letoltések alapértelmezett helyét. Egyes bdngészdk automatikusan mentik a fajit egy Downloads nevi

mappaba.
Keresse meg a mappat azon a szamitogépen, amelyen mentette a fajlt.

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

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

A Certificate Import Wizard (Tanusitvanyimportaldsi varazsld) Welcome (Udvézdljiik) ablakdban a Store
Location (Mentés helye) alatt valassza a Local Machine (Helyi szamitogép) elemet, majd a Next (Tovabb)
lehet&séget.
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7 Valassza ki a Place all certificates in the following store (Minden tanusitvany tarolasa ebben a taroldban)
lehetéséget, majd kattintson a Browse... (Talldzas...) gombra.

8 A Select Certificate Store (Tanusitvanytarold kivalasztasa) ablakban valassza a Trusted Root Certification
Authorities (Megbizhato legfelsd szintU hitelesitésszolgaltatok) elemet, majd az OK gombot.

9 Ellendrizze, hogy a Certificate Store (Tanusitvanytarold) tartalmazza-e a megbizhato legfelsd szintd
hitelesitésszolgaltatokat, majd valassza a Next (Tovabb) lehetdséget.

10 A Completing the Certificate Import Wizard (TanUsitvanyimportalas - a varazslé befejezése) ablakban
vélassza a Finish (Befejezés) elemet.
Ha biztonsagi figyelmeztetési ablak jelenik meg, a tanusitvany telepitéséhez valassza a Yes (Igen)
lehet8séget.

11 Avarazslobdl valo kilépéshez a sikeres importalasi parbeszédpanelen valassza az OK elemet.
Egy tanusitvany regeneralasa

‘&7 MEGJEGYZES

Kizardlag a szervizmérnokoknek és a rendszergazdaknak van jogosultsaguk a tanusftvanyok
Ujrageneralasara és a rendszer Ujrainditasara.

A haldzati- vagy tanusitvanybeallitasok modositasat kdvetden egy tandsitvany Ujrageneralasahoz:

1 A Network Configuration (Halézati beallitasok) képernydn valassza a Regenerate Certificate (Tanusitvany
Ujrageneralasa) elemet.

2 Afolytatashoz valassza a Regenerate Certificate and Reboot (Tanusitvany Ujrageneralasa és Ujrainditas),
a kilépéshez a Cancel (Mégse) elemet.

A rendszer e-mailes értesitéseinek beallitasa

A VeriSeq NIPT Assay Software v2 e-mail-értesitéseken keresztil kommunikal a felhasznalokkal, és ily médon
jelezi szamukra a vizsgalat folyamatat, a riasztasokat és a sziikséges felhasznalodi beavatkozasokat. Az 1 Az
Assay Software értesitései, 58. oldal Assay Software értesitései cimU rész dsszefoglalja a rendszer altal
kaldott klldnb 6z e-mail-értesitéseket.

J MEGJEGYZES

Ugyelien ra, hogy a postafiok levélszemétszUirdje ne szlrje ki a szerverrél érkezd e-mail-értesitéseket.
Az e-mail-értesitések a VeriSeq@<Ugyfél e-mail-tartomanyneve> fiokrol érkeznek, ahol az <lgyfél e-mail-
tartomanyneve> a helyi informatikai csapat altal, a szerver telepitésekor megadott név.

E-mail-feliratkozasilista létrehozasa

E-mail-értesitések kildheték a megadott feliratkozdknak, akiknek a listajat a kovetkezd Iépések segitségével
hozhatja létre.

A feliratkozdlista létrehozasahoz:
1 A Dashboard (Infépult) képernydn valassza a Bedllitasok ikont ¥ .
Valassza az Email Configuration (E-mail-konfiguracio) lehetéséget.

3 ASubscribers (Feliratkozok) mezébe vesszdvel elvalasztva irja be az e-mail-cimeket.
Ellendrizze, hogy az e-mail-cimeket megfeleléen irta-e be. A szoftver nem ellendrzi az e-mail-cimek
formatumat.
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4 Vaélassza a Send test message (Probalizenet kildése) lehetéséget, amellyel proba e-mailt kildhet a
listaba felvett feliratkozok szamara.
Nézze meg a postafidkjat, hogy az e-mail megérkezett-e.

5 Valassza a Save (Mentés) lehet8séget.

A biztonsagi masolat titkositasanak konfiguralasa

A VeriSeq NIPT Assay Software v2 szoftverben a rendszergazdak be- és kikapcsolhatjak a biztonsagi
masolat titkositasat. Tovabba bedllithatjak és médosithatjak az adatbazis biztonsagi masolatanak titkositasi
jelszavat. Ez a jelsz6 szUkséges az adatbazis biztonsagi masolatanak visszaallitasahoz. Mentse el a jelszot
egy biztonsagos helyre, hogy késébb hozzaférhessen.

& MEGJEGYZES
Csak a rendszergazdak jogosultak az adatbazis biztonsagi masolata titkosftasanak bedlltasara.
A biztonsagi masolata titkositasahoz tegye a kdvetkezdket.
1 ADashboard (Infépult) képernyén valassza a Beallitasok ikont ¥ .
Valassza a Backup Encryption (Biztonsagi masolat titkositasa) lehetéséget.
Valassza az Encrypt Backups (Biztonsagi masolatok titkositasa) jeldlénégyzetet.
ifia be a kivant jelsz6t az Encryption Password (Titkositasi jelszd) mezdbe.

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

D> o0 b~ W N

Valassza a Save (Mentés) lehet8séget.

Nem titkositott biztonsagi masolat létrehozasa

A VeriSeq NIPT Assay Software v2 rendszerben a rendszergazdak létrehozhatnak nem titkositott biztonsagi
masolatot, amelyet hasznalhat az lllumina mUszaki Ugyfélszolgalatanak munkatarsa. A nem titkositott
biztonsagi masolat csak 24 draig létezik, majd automatikusan térlédik.

&7 MEGJEGYZES
' Csak rendszergazdak hozhatnak létre nem titkositott biztonsagi masolatot.
Nem titkositott biztonsagi masolat létrehozasahoz tegye a kévetkezdket.

1 ADashboard (Infépult) képernyén valassza a Beallitasok ikont ¥ .
Valassza a Backup Encryption (Biztonsagi masolat titkositasa) lehetéséget.

Valassza a Generate Unencrypted Backup (nem titkositott biztonsagi masolat Iétrehozasa) gombot.

M~ W N

A megerdsitést kér@ ablakban valassza a Yes (Igen) lehetéséget.
Egy Uzenet kéri a nem titkositott biztonsagi masolat létrehozéasanak megerdsitését.

5 Valassza az OK lehet8séget.
A nem titkositott biztonsagi masolat Iétrehozasanak ellendrzéséhez térjen vissza a VeriSeq NIPT Assay
Software v2 rendszer Dashboard (Infopult) képernydjére, és tekintse meg a Recent Activities (Legutobbi
tevékenységek) tablazatot. A megjelend Uj tevékenység megerdsiti a nem titkositott biztonsagi masolat
sikeres létrehozasat.
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Halézati jelszavak konfiguralasa

A rendszergazda vagy az lllumina szervizmérndk a Network Passwords (Halézati jelszavak) oldalon beallithatja
az Onsite Server kiszolgald és a VeriSeq NIPT Solution v2 dsszetevék kdzdtti kommunikaciohoz hasznalt
jelszavakat.

&7 MEGJEGYZES

Kizardlag a szervizmérnokoknek és a rendszergazdaknak van jogosultsaguk a haldzati jelszavak
modositasara.

A haldzati jelszavak konfiguralasahoz tegye a kdvetkezdket.
1 ADashboard (Infépult) képernydn valassza a Bedllitasok ikont ¥ .
Valassza a Network Passwords (Halozati jelszavak) lehet&séget.

irion be egy jelszdt a szekvenatorokhoz a Sequencer Password (Szekvenator jelszava) mezébe.

A W N

irja be Ujra a szekvenatorokhoz valé jelszét a Confirm Password (Jelszéd megerdsitése) mezébe.

FIGYELEM!
J A szekvenator jelszavanak a folyamatban lévd szekvendlasi futtatas kézben végzett modositasa
adatvesztést okozhat.

5 Valassza a Save Sequencer Password (Szekvenator jelszavanak mentése) lehet8séget.
A kiszolgald menti a szekvenator jelszavat. Ugyelien arra, hogy a kiszolgaléhoz csatlakoztatott mindegyik
szekvenatornal frissitse a jelszot.

6 Irjon be egy jelszét VeriSeq NIPT Microlab STAR készUlékhez az Automation Password (Automatizalasi
jelszd) mezdébe.

7 lrja be Ujra az ML STAR készUlékhez valé jelszét a Confirm Password (Jelszé megerdsitése) mezébe.

8 Valassza a Save Automation Password (Automatizalasi jelszo mentése) lehetéséget.
A kiszolgéld menti az ML STAR késziilék jelszavat. Ugyelien arra, hogy a kiszolgéléhoz csatlakoztatott
mindegyik ML STAR készUléknél frissitse a jelszot.

FIGYELEM!

J Az automatizalasi jelszonak a folyamatban lévé minta-eldkészités kdzben végzett modositasa
adatvesztést okozhat.

Kijelentkezés

Valassza ki a képernyd jobb felsé sarkaban 1évé felhasznaldiprofil-ikont, majd valassza a Log Out
(Kijelentkezés) lehet8séget.

A szekvenalasi adatok begylijtése utan a rendszer elvégzi azok demultiplexelését, FASTQ formatumba
konvertalasat, a referencia genomhoz vald igazitédsat €s az aneuploiditasi detektalas elemzését. A végsd
valasz megadasahoz minden minta esetében szamos kulénb6z8 mérdszam (lasd aldbb) meghatarozasa
szlkséges.

1000000067940 sz. dokumentum v06 HUN 30

IN VITRO DIAGNOSZTIKAI HASZNALATRA



VeriSeqg NIPT Solution v2 - szoftverdtmutato

Demultiplikalas és FASTQ-generalas

A BCL formatumban tarolt szekvendlasi adatokat a rendszer a bcl2fastg konvertaldszoftverrel dolgozza fel,
amely demultiplexeli az adatokat és atkonvertalja a BCL fajlokat a tovabbi elemzéseknél hasznalatos
standard FASTQ fajlformatumba. Az Assay Software minden egyes szekvenalasi futtatashoz létrehoz egy
mintalapot (SampleSheet.csv). Ez a fajl a szoftver APl hasznéalataval térténd minta-elékészitési folyamat soran
a szoftvernek elklld6tt mintaadatokat tartalmazza. A mintalapok egy fejlécet tartalmaznak, ahol a futtatassal
kapcsolatos informéaciok talalhatok, valamint tébb leird sort az egy-egy adott aramlési cellaban feldolgozott

mintakrol.

Az alabbitéblazat a mintalapadatok részleteit tartalmazza.

J FIGYELEM!

J A mintalapfajit NE mddositsa. Ez egy a rendszer altal Iétrehozott fajl, és a médositasok sulyos
kovetkezményekkel jarhatnak a fajl tovabbi feldolgozasa soran, ideértve a helytelen eredményeket vagy a
sikertelen elemzést.

Oszlop neve
SamplelD
SampleName
Sample_Plate
Sample_Well
[7_Index_ID
index
15_Index_ID
index2
Sample_Project

SexChromosomes

SampleType

Lefras

A minta azonositdja.

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

Az elsé indexadapter azonositdja.

Az els6 adapter nukleotidszekvenciaja.

A masodik adapter azonositoja.

A masodik adapter nukleotidszekvenciaja.

Egy adott minta projektazonositoja. Alapértelmezett: Ures.

Nemikromoszoma-elemzés. Az alabbiak egyike:

e Yes (Igen) — A nemikromoszéma-aneuploiditas €s a nem jelentése szikséges.

* No (Nem) — Sem a nemikromoszdma-aneuploiditas, sem pedig a nem jelentése nem szikséges.
e SCA - A nemikromoszéma-aneuploiditas jelentése szikséges, de a nem jelentése nem.

Minta tipusa. Az alabbiak egyike:

¢ Singleton (Egyke) — Egyembirds terhesség.

e Twin (lker) — Tobbembrids terhesség.

e Control (Kontroll) — Az ismert nemi és aneuploiditasi besorolas kontrollmintaja.
e NTC - Nincs kontrollminta-sablon (nincs DNS).

Szekvenalas mindség-ellenbrzése

A szekvenalas mindség-ellenérzési mérészamai azonositjak azokat az aramilasi cellakat, amelyek elemzése
nagy valoszinliséggel sikertelen lesz. A klasztersdriség, a szUré feltételeinek megfeleld kiolvasasok szazalékos
aranya (PF), valamint az eléfazishatas és a fazishatas meérdszamai meghatarozzak a szekvenalasi
adatmindséget, és szamos Uj generacios szekvendlasi alkalmazas részét képezik. Az elére jelzett illesztett
kiolvasasok mérészama megbecsuli a szekvenalasi mélységet az aramlasi cella szintjén. Ha az adatok rossz
mindsége miatt az elbre jelzett kiolvasasok szama nem teliesithetd, a futtatas feldolgozéasa megszakad.
Tovabbi informaciok: Szekvenalasi mindseg-ellendrzési merédszamok és hatarok, 37. oldal.
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Magzati frakcio becslései

A magzati frakcid a méhlepénybdl szarmazé anyai vérminta sejtmentes, keringé DNS szazalékat adja meg.
Az Assay Software a cfDNS toredékméret-eloszlasi adatait, valamint az anyai és magzati cfDNS
genomlefedettsége kozétti killdnbségeket felhaszndlva szamolja ki a magzati frakcié becsléseket.

A végso6 pontszam meghatarozasanal felhasznalt statisztikai adatok

A paros végu szekvenalasi adatokat a rendszer minden kromoszoma esetén illeszti a referenciagenomhoz
(HG19). Az egyedi, nem duplikalt kiolvasasok 100 kb-os gylijtékbe kertinek. A rendszer a vonatkozd
gyUjtészamlalokat a kordbban meghatarozott régidspecifikus genomlefedettség alapjan a GC-eltérés szerint
korrigalja. Az ilyen korrigalt gyUjtészamlalok hasznalata esetén az egyes autoszémakhoz tartozo statisztikai
adatokat a rendszer az aneuploiditast befolyasold lefedettségi régidk és az autoszomak maradék részének
az 6sszehasonlitasa révén hatarozza meg. Az LLR (log likelihood ratio, logaritmikus valészinliségi arany) a
lefedettségen alapuld értékek és a becsult magzati frakcio figyelembevételével minden mintahoz kiszamitasra
kerll. Az LLR a medfigyelt lefedettség és a magzati frakcio altal befolyasolt minta és az ugyanazon megfigyelt
lefedettség altal nem befolyasolt minta el&fordulasi valdszinliségének a hanyadosa. Az arany kiszamitasanak
maodszere a magzati frakcio becsllt bizonytalansagat is figyelembe veszi. A tovabbi szamitasokhoz az arany
természetes logaritmusat hasznélja fel a rendszer. Az Assay Software az aneuploiditas meghatarozasa
érdekében minden célkromoszémahoz és mintahoz kiszamolja az LLR értéket.

Az X és Y kromoszémak statisztikai adatai eltérnek az autoszémak ilyen adataitdl. A nénemlként azonositott
magzatok esetében az SCA-eljarashoz az LLR és a normalizalt kromoszémaértékeken alapuld osztalyozas
egyezése szlikséges.? A rendszer specifikus LLR-értékeket szamit a [45,X] (Turner-szindréma) és a [47,XXX]
esetén. Himnemuként azonositott magzatok esetében az SCA-meghatarozassal kapott [47,XXY] (Klinefelter-
szindroma) vagy [47,XYY] alapulhat az X és Y kromoszomak (NCV_X és NCV_Y) normalizalt kromoszoma-
értéke kozotti dsszefluggésen. A himnemd magzathoz tartozé minta akkor lehet [47,XXY], ha az NCV_X a
nénemu euploid mintakhoz tartozé tartomanyon belllre esik. A himnemUd magzathoz tartozé minta akkor
lehet [47,XYY], ha az NCV_X a himnemU euploid mintéakhoz tartozé tartomanyon belllre esik, de az Y
kromoszoma felllreprezentalt.

Az NCV_Y és NCV_X bizonyos értékei esetében a rendszer nem képes az SCA meghatarozasara. Ezek a
mintak az XY besorolas szempontjabdl ,Not Reportable” (Nem jelentendd) eredményt adnak. Ha ezekhez a
mintakhoz minden egyéb minéség-ellendrzési mérészam megfelel, a rendszer megadija az autoszémak
eredmeényeit.

Elemzési min&ség-ellendrzés

Az elemzés mindség-ellendrzési mérészamait a rendszer az elemzés soran szamolja ki, és az elvart
viselkedeéstdl messze eltéré mintak azonositasara szolgalnak. A mérészamoknak nem megfelelé mintak nem
megbizhatdak és a rendszer sikertelenként jeldli Sket. Amikor a mintak a mérészamok elvart tartomany kivali
eredményeket produkalnak, a NIPT jelentés figyelmeztetésként vagy a hiba kivaltdjaként egy minéség-
ellendrzési okot tartalmaz. Ezekkel a minéség-ellendrzési okokkal kapcsolatban tovabbi informaciokért lasd:
Mindség-ellendrzés indoklasi tizenetei, 45. oldal.

TKim, S.K., et al, Determination offetal DNA fraction from the plasma of pregnant women using sequence read counts,
Prenatal Diagnosis Aug 2015; 35(8):810-5. doi: 10.1002/pd.4615

2BianchiD, 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.0b013e31824f0482.
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NTC-mintak minéség-ellendrzése

A VeriSeq NIPT megoldas lehetdvé teszi, hogy a futtatashoz NTC-mintakat is hozzaadjanak. Az ML STAR
legfeliebb 2 NTC-t képes futtatasonként Iétrehozni a 24 mintas és a 48 mintas sarzsoknal, és legfeliebb 4
NTC-t a 96 mintas sarzsoknal. Fliggetlendl attdl, hogy hany NTC-mintat adtak hozza, a szoftver legaldbb 4
000 000 egyedi kiosztott téredéket ellendriz leképezett mintanként és poolonként. Ezért poolonként ne adjon
hozza ketténél tébb NTC-mintat. Tovabbiinformaciok: Szekvenalasi mindseg-ellendrzesi merészamok s
hatarok, 37. oldal

Az NTC-mintak mindség-ellendrzési allapota:

NTC-minta feldolgozasa — Az NTC-mintak feldolgozasakor a szoftver PASS (Megfelelt) minéség-ellendrzési
eredményt alkalmaz, ha a minta lefedettsége alacsony, ahogyan az az NTC-tél varthato.

Betegminta NTC-ként — Amikor egy NTC jeldlést betegmintat dolgoz fel, a rendszer magas lefedettséget
detektal. Mivel a minta NTC jeldléssel rendelkezik, a szoftver a minta minéség-ellendérzési allapotanal a
FAIL (Sikertelen) értéket adja meg a kovetkez6 okkal: NTC SAMPLE WITH HIGH COVERAGE (NTC-minta
magas lefedettséggel).

A VeriSeq Onsite Server v2 egy Linux alapu operacios rendszert futtat, és kdrulbellil 7,5 TB-nyi adat
tarolasara képes. Ha feltételezzik, hogy egy szekvenalasi futtatas 25 GB adatot hoz létre, akkor a szerver
akar 300 futtatas tarolasara is képes. Ha a minimalis taroldkapacitas nem all rendelkezésre, a rendszer egy
automatizalt értesitést kild a felhasznald szamara. A szerver a helyi halézatra kerUl feltelepitésre.

Helyi lemez

Az Assay Software meghatarozott mappéakat hoz létre az Onsite Serveren a felhasznald szamara. Ezek a
mappéak a Samba megosztasi protokoll hasznalataval barmely, a halézaton lévé munkadllomason és
laptopon hozzarendelhet6k egy-egy meghajtobetdjelhez.

Mappa neve Leiras Irany
Bemenet Az Uj generacids szekvenaldrendszer altal létrehozott szekvenalasi adatokat irds és
tartalmazza a szerveren. olvasas.
Létrehozott A szoftver altal létrehozott jelentéseket tartalmazza. irasvédett.
Biztonsagi mentés Az adatbazis biztonsagi mentéseit tartalmazza. irasvédett.

‘&7 MEGJEGYZES

Ahelyi lemez leképezése az SMB (Server Message Block, kiszolgaldi Uzenetblokk) protokollon alapul.
A szoftver jelenleg az SMB2 és késébbi verzidokat tamogatja. A szerver SMB-alairast igényel. Engedélyezze a
leképezéshez hasznalt szamitdgépen (laptop/munkaallomas) ezeket a verzidkat.
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Helyi adatbazis

Az Assay Software egy helyi adatbazist tart fenn, ahol a kényvtaradatokat, a szekvenalasi futtatasok adatait
és az elemzések eredmeényeit tarolja. Az adatbazis az Assay Software szerves részét képezi, a felhasznald
altal NEM érhetd el. A rendszer egy automatikus mechanizmust is alkalmaz az adatbézis Onsite Serverre
torténd biztonsagi mentésére. Ennek ellenére célszerl rendszeresen biztonsagi masolatot késziteni az
adatbazisrdl egy kulsé taroldra. A rendszer az alabbi adatbazis-folyamatokat végzi el:

Database backup (Biztonsagi masolat készitése az adatbazisrdl) — A rendszer éranként, naponta,
hetente és havonta automatikusan biztonsagi masolatot készit az adatbazis aktudlis allapotardl. A napi
biztonsagi masolat elkészitése utan a rendszer eltavolitja az érankénti biztonsagi masolatokat. Ehhez
hasonldan, a heti biztonsagi masolat elkészitése utan eltavolitja a napi biztonsagi masolatokat. A havi
biztonsagi masolat elkészitése utan eltavolitja a heti biztonsagi masolatokat, és csak 1 havi biztonsagi
masolatot tart meg. Az ajanlott gyakorlat az, hogy egy automatizalt scriptet kell késziteni, amely megérzi a
biztonsagi mentés mappajat valamelyik helyi NAS-eszkdzon. Ezek a biztonsagi masolatok nem
tartalmazzak a bemeneti és a kimeneti mappakat.

‘&7 MEGJEGYZES

AVeriSeq NIPT Assay Software v2 lehetévé teszi az adatbazis biztonsagi masolatanak titkositasat.
Tovabbi tajékoztatasért lasd: A biztonsdgi masolat titkositasanak konfigurdldsa, 29. oldal.

Database restore (Adatbazis visszaallitasa) — Az adatbazis barmelyik tetszéleges biztonsagi mentésbdl
visszadllithato. A visszadllitast az lllumina szervizmérmndkei végzik el. A titkositott biztonsagi masolat
helyredllitasahoz meg kell adni a titkositasi jelszét. Ennek a jelszonak a biztonsagi masolat készitésekor
érvényes jelszonak kell lennie.

Data backup (Biztonsagi masolat készitése az adatokrdl) — Jollehet az Onsite Server hasznalhaté a
szekvenalasi futtatasok f6 tarhelyeként, az legfeliebb kb. 300 futtatas tarolasara alkalmas. Ezért az
lllumina egy automatizalt adatmentési folyamat bedllitasat javasolja, amely a hattérben folyamatosan futva
gondoskodik az adatok tartés taroldeszkdzre vagy NAS-ra torténd mentésérdl.

Maintenance (Karbantartas) — Az Assay Software és az Onsite Server frissitésérdél az lllumina mdszaki
Ugyfélszolgalata gondoskodik.

Adatok archivalasa

A bemeneti és kimeneti kdnyvtarak archivalasaval kapcsolatos tudnivalokért tekintse meg a helyi informatikai
osztaly archivalasi iranyelvét. Az Assay Software figyeli a bemeneti kdnyvtar szabad lemezterlletét,
és e-mailben értesiti a felhasznaldkat, ha a szabad hely 1 TB ala csokken.

Adattarolasra ne az Onsite Servert hasznalja. Az adatokat masolja at az Onsite Serverre, és rendszeres
id6ko6zonként végezzen archivalast.

Az Uj generacios szekvenaldgépeken végrehajtott, a cfDNS analitikai munkafolyamattal kompatibilis
szekvenalasi futtatas jellemz&en 25-30 GB helyet foglal. A futtatasi mappa tényleges mérete a végsé
klasztersUrliségtdl fugg.

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

Az Onsite Server harom mappat tartalmaz, amelyek egyenként barmely Microsoft Windows rendszer(
szamitogépre leképezhetdk:

input (bemenet) — A szekvenalasiadat-mappakra mutat. Csatlakoztassa a szekvenalérendszerhez
kapcsolodd szamitdégépen. Konfiguralja a szekvenaldrendszert Ugy, hogy a bemeneti mappaba iranyitsa
az adatokat.

output (kimenet) — A kiszolgald elemzési jelentéseire €s a vizsgalati folyamatjelentésekre mutat.
backup (biztonsagi mentés) — Az adatbazis biztonsagimentés-fajliaira mutat.
&7 MEGJEGYZES

Kizérdlag az aktiv szervizmérnodkdknek és a rendszergazdaknak van jogosultsaguk a szervermeghajtok
leképezésére.

Az egyes mappak leképezéséhez:
1 Jelentkezzen be a szamitdgépre az Onsite Server alhélézaton beldl.

2 Kattintson jobb gombbal a Computer (Szamitdgép) elemre, és valassza ki a Map network drive (Halozati
meghajté leképezése) lehetdséget.

Valasszon ki egy bet(t a Drive (Meghajto) legordUld listajabal.

A Folder (Mappa) mez&ben adja meg a kévetkezdt: \\<VeriSeq Onsite Server v2 IP-cime>\<mappa
neve>.
Példaul: \\10.50.132.92\input.

5 Adja meg az (aktiv rendszergazdai) felhasznaldnevét és a jelszavat a VeriSeq NIPT Assay Software v2
szoftverhez.
A sikeresen leképezett mappak megjelennek a szamitdgépen. Ha a rendszergazda szerepe, aktiv
allapota vagy jelszava megvaltozik, megszlinik a leképezett kiszolgaldval valo aktiv kapcsolat.
&7 MEGJEGYZES
' Ahelyilemez leképezése az SMB (Server Message Block, kiszolgaldi tzenetblokk) protokollon alapul. A

szoftver jelenleg az SMB2 és késdbbi verzidkat tamogatja. A szerver SMB-alairast igényel. Engedélyezze a
leképezéshez hasznalt szamitdgépen (laptop/munkaallomas) ezeket a verzidkat.

A szerver Ujrainditasa

&7 MEGJEGYZES
Kizérdlag a szervizmérmokodknek és a rendszergazdaknak van jogosultsaguk a szervert Ujrainditani.
A szerver Ujrainditasahoz:
1 A Settings (Beallitasok) legoérdulé menlbdl valassza a Reboot Server (Szerver Ujrainditasa) lehetéséget.

2 Arendszer Ujrainditdsahoz valassza a Reboot (Ujrainditds), vagy az Ujrainditas nélkil térténd
visszalépéshez a Cancel (Mégse) lehetéséget.

3 Adja meg a szerver ledllitasanak okat.
Az ok hibaelharitasi célbdl naplézasra kerul.

&7 MEGJEGYZES
' Arendszer Ujrainditasa néhany percet igénybe vehet.
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A szerver ledllitasa

&7 MEGJEGYZES
' Kizardlag a szervizmérnokdknek és a rendszergazdaknak van jogosultsaguk a szerver ledllitasara.
Az Onsite Server szerverének leallitasahoz:

1 A Settings (Bedllitasok) legérdulé menubdl valassza a Shut Down Server (Szerver ledllitasa) lehetéséget.

2 Az Onsite Server leallitasahoz valassza a Shut Down (Leallitas), vagy a ledllitas nélkul torténd
visszalépéshez a Cancel (Mégse) elemet.

3 Adja meg az Onsite Server ledllitasanak okat.
Az ok hibaelharitasi célbdl napldzasra kerul.

Varatlan leallasbdl térténé visszaallitas

Ha elemzés soran aramkimaradas torténik vagy a felhasznald véletlendl leallitja a berendezést, a rendszer:
Az inditasi folyamatot kdvetden Ujrainditja az Assay Software-t.
Felismeri, hogy az elemzés sikertelentl zarult, és Ujra beilleszti a futtatast a feldolgozasra varok kdzé.
Az elemzés sikeres befejezddése utan elkésziti a jelentést.

‘&7 MEGJEGYZES

Ha az elemzés sikertelenil végzdédik, az Assay Software lehetdvé teszi a rendszer szamara, hogy legfeliebb
haromszor Ujra elvégezze a futtatas elemzését.

Kornyezeti feltételek
Az Onsite Server kornyezeti hémérsékleti szempontjait az aldbbi tablazat tartalmazza.

1.4bra: A VeriSeq Onsite Server v2 kérnyezeti hémérséklete

Tengerszint feletti magassag Uzemi kérnyezeti h6mérséklet Nem tzemi kérnyezeti hémérséklet
Tengerszint 10 °C és 40 °C kozott 0 °C és 60 °C kozott
+3000 méter 0 °C és 30 °C kozott -10 °C és 50 °C kozott

Az elektronikus berendezések (azaz adott esetben az elektromos és elektronikus berendezések
hulladékainak) artalmatlanitasardl az lllumina webhelyen talalhato leiras: https://support.ilumina.com/weee-
recycling.html.
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A. fuggelék: Min6ség-ellendrzési mérészamok

Kvantitaciés minéség-ellenbrzési mérészamok és hatarok
Szekvenalasi mindség-ellendrzési mérészamok és hatarok

Kvantitacios mindség-ellendrzési mérészamok és hatarok

Mérészam Leiras Also Felso Magyarazat
hatarérték hatarérték 9y
standard_r_ A standard 0,980 N.a. A log-log terlleten gyenge linearitast
squared gorbemodell R- mutato standard gérbemodellek nem jo
négyzetes értéke. indikatorai a valédi
mintakoncentracionak.
standard_ A standard 0,95 1,15 Azok a standard gdrbemodellek,
slope goérbemodell amelyeknek a vart savon kivul van
meredeksége. meredeksége, azt jelzik, hogy a modell
nem megbizhato.
cen_library_ Maximalisan N.a 1000 pg/pl Ha az adott mintanal a szamitott DNS-
pg_ul megengedett koncentracio meghaladja a
mintakoncentracio. specifikaciokat, akkor ez azt jelzi, hogy
tul nagy a genomialis DNS-szennyezés.
median_ccn_ A sarzs minden 16 pg/pl N.a A megfelel§ térfogat szekvenalasi poolja
pg_ul mintajanak szamitott nem tartalmazhat tdl nagy szamu

median koncentracioja.

tulhigitott mintat. Ha a sarzsok tul nagy
szamban tartalmaznak higitott mintakat,
akkor ez hibas minta-elékészitési eljarast
jelez.

Szekvenalasi minéség-ellendrzési mérészamok és hatarok

Mérészam Leiras Also Felso Magyarazat
hatarérték hatarérték 9y
cluster_density A szekvenalasi klaszter 152000/mm?® 338 000/mm? Az alacsony klaszterstrliségU aramlasi
surtisége. cella nem general elegendd kiolvasast.
A tul nagy klaszterstrliségu aramlasi
cellak rendszerint gyenge mindségu
szekvenalasi adatokat eredményeznek.
pct_pf A tisztasagi szUré >50% N.a. A szélséségesen alacsony %PF értéket
feltételeinek megfeleld mutato aramlasi cellak esetén
kiolvasasok szazalékos eléfordulhat, hogy rendellenes a
aranya. bazisreprezentacid, ami tdbbnyire PF-
kiolvasasi hibat jelez.
prephasing Az el6fazishatas N.a <0,003 Empirikus uton optimalizalt ajanlasok a
értékének tortrésze. VeriSeq NIPT Solution v2 rendszerhez.
phasing A fazishatas értékének N.a <0,004 Empirikus Uton optimalizalt ajanlasok a
tortrésze. VeriSeq NIPT Solution v2 rendszerhez.
predicted_ Az egyedi kiosztasu >4 000 000 N.a. Meghatarozas a normal populacidban

aligned_reads

fragmentumok becsult
atlagszama
mintanként.

megfigyelt minimalis NES alapjan.
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Az Assay Software két jelentéskategdriat hoz 1étre:
Eredmény- és értesitési jelentések.
Folyamatjelentések

Emellett két jelentéstipus is létezik:

Téjékoztaté — Folyamathoz k6t68d6 jelentés, amely vizsgalati folyamattal kapcsolatos informaciokat
tartalmaz, és egy adott Iépés befejez6désének megerdsitésére hasznalhato. A jelentés minéség-
ellendrzéssel és azonositoszamokkal kapcsolatos adatokat is tartalmaz.

Végrehajtandé — Aszinkron jelentés, amelyet egy rendszeresemény vagy egy felhasznaloi figyelmet igényld
felhasznaloi mlvelet miatt hozott Iétre a rendszer.

Ez a rész minden jelentést részletez, és megadja a LIMS-integraciohoz szikséges részleteket is.

Létrehozott fajlok

Az Assay Software jelentéseit az Onsite Server belsé meghajtojan hozza létre, amely a felhasznald
meghajtéjan, mint csak olvashatd kimeneti mappa jelenik meg. A rendszer minden jelentést a megfeleld
standard MD5 ellenérzd dsszeg fajllal egyltt hoz létre, amely igazolja, hogy a fajl nem kerUlt médositasra.

Minden jelentés tablazatosan tagolt egyszerl széveg. A jelentések barmilyen szdvegszerkesztével vagy
tablazatkezeld programmal, példaul Microsoft Excellel megnyithatok.

A jelentésfajl felépitése

Az Assay szoftver a jelentéseket a kimeneti mappaban egy megadott szerkezet alapjan menti el.
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5. abra: Az Assay szoftver jelentéseinek mappaszerkezete

L B

Létrehozott

Biztonsagi
mentés

A folyamat sikeres befejezése utan
a rendszer jelentést hoz létre

Aszinkron tdrlés/érvénytelenitési
miivelet a felhasznald részérél

)

Folyamatnaplok

Az Assay szoftver a jelentéseke a Batch Name (Sarzs neve) mappaba menti, a kbvetkezd rendszer szerint:

> Fékdnyvtar (Batch Name folder) (Sarzs neve konyvtar) — Az eredményekhez vagy a LIMS altal létrehozott
e-mail értesitésekhez tartozo jelentéseket tartalmazza. Tovabbiinformacidéért lasd: Eredmény- és

értesitési jelentések, 41. oldal.

> ProcessLogs (Folyamatnaplok) mappa — A folyamatokhoz kapcsolddo jelentéseket tartalmazza. Tovabbi
informacioért lasd: Folyamatjelentések, 49. oldal

Az 6sszes jelentést tartalmazo listaval kapcsolatban lasd: Rendszerjelentések 6sszegzése, 39. oldal.

Rendszerjelentések 6sszegzése

Jelentés neve J’elentes Jelgrjtes A jelentés fajlnevének formatuma
tipusa entitasa
NIPT-jelentés Végrehajthatd  Pool/aramlasi  <batch_name>_<pool_type>_<pool_barcode>_<flowcell>_

cella

nipt_report_<YYYYMMDD_hhmmss>.tab

Kiegészitd jelentés Tajékoztatd Pool/aramlasi

<batch_name>_<pool_type>_<pool_barcode>_<flowcell>_

cella supplementary_report_<YYYYMMDD_hhmmss>.tab

Mintaérvénytelenitési Végrehajthaté  Minta <batch_name>_<sample_barcode>_sample_invalidation_
jelentés report_<YYYYMMDD_hhmmss>.tab
Mintatérlési jelentés Végrehajthaté  Minta <batch_name>_<sample_barcode>_sample_cancellation_

report_<YYYYMMDD_hhmmss>.tab
Pool-ujravizsgalasi Végrehajthaté  Pool <batch_name>_<pool_type>_pool_retest_request_
kérelem jelentés <YYYYMMDD_hhmmss>.tab
Sarzskezdeményezési  Tajékoztatd Sarzs ProcesslLogs/<batch_name>_batch_initiation_report_
jelentés <YYYYMMDD_hhmmss>.tab
Sarzsérvénytelenitési Tajékoztato Sarzs ProcesslLogs/<batch_name>_batch_invalidation_report_
jelentés <YYYYMMDD_hhmmss>.tab
Kényvtarminta- Tajékoztatd Sarzs ProcesslLogs/<batch_name>_library_sample_report_

jelentés
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. lenté lent ) . a2
Jelentés neve J’e entes o) .e . — A jelentés fajinevének formatuma
tipusa entitasa

Kényvtarreagens- Tajékoztatd Sarzs ProcesslLogs/<batch_name>_library_reagent_report_

Jjelentés <YYYYMMDD_hhmmss>.tab

Kényvtar Labware- Tajékoztatd Sarzs ProcesslLogs/<batch_name>_library_labware_report_

Jjelentés <YYYYMMDD_hhmmss>.tab

Kényvtarkvant. Tajékoztatd Sarzs ProcessLogs/<batch_name>_library_quant_report_

jelentés <YYYYMMDD_hhmmss>.tab

Kényvtarfolyamat- Tajékoztatd Sarzs ProcesslLogs/<batch_name>_library_process_log.tab

naplo

Pooljelentés Tajékoztatd Pool ProcesslLogs/<batch_name>_<pool_barcode>_pool_report_
<YYYYMMDD_hhmmss>.tab

Poolérvénytelenitési Tajékoztatd Pool ProcesslLogs/<batch_name>_<pool_barcode>_pool_

Jjelentés

invalidation_report_<YYYYMMDD_hhmmss>.tab

Pool/aramlasi
cella

Szekvenalasi jelentés Tajékoztatd

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

Sikertelen elemzési Tajékoztatd Pool/aramlasi
jelentes cella

ProcessLogs/<batch_name>_<pool_barcode>_analysis_
failure_report_<YYYYMMDD_hhmmss>.tab

Jelentéskészitési események

Jelentés

Leiras

Esemény kivaltéja

NIPT-jelentés

A sikeres elemzés végeredményeit tartalmazza.

e Elkészll a szekvenalasi futtatas
elemzése.

Kiegészitd jelentés

A sikeres elemzés kiegészité eredményeit tartalmazza.

e Mind a szekvenalasi futtatas
elemzése, mind pedig az NIPT-
jelentés elkészul.

Minta
érvénytelenitése

Egy érvénytelenitett mintardl tartalmaz informaciokat.

e A felhasznald érvénytelenit egy
mintat.

Minta toérlése

Egy torolt mintardl tartalmaz informéaciokat.

o A felhasznald torél egy mintat.

Pool-ujravizsgalasi
kérelem

Azt jelzi, hogy egy meglévé sarzsbodl létre lehet hozni egy
masodik poolt. A pool Ujravizsgalasi allapotardl tartalmaz
informaciokat. '

e A felhasznald érvénytelenit egy
poolt.

Sarzskezdeményezés Azt jelzi, hogy megkezdddott egy Uj sarzs feldolgozasa. e A felhasznal6 uj sarzsot hoz
létre.
Sarzs Egy, a felhasznalo altal kezdeményezett, érvénytelenitett e Sarzs érvénytelenitése.

érvénytelenitése

sarzsrol tartalmaz informaciokat.

Koényvtarminta

A sarzsban Iévé dsszes minta listajat tartalmazza.

e Sarzs érvénytelenitése.

e Elkészll a kbnyvtar-elékészitési
eljaras.

e A sarzs kvantifikalasa
sikertelen.

Kdényvtarreagens

A konyvtarfeldolgozasi reagens informacioit tartalmazza.
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Jelentés

Leiras

Esemény kivaltéja

Koényvtar Labware

A Labware-feldolgozasi reagens informacioit tartalmazza.

e Sarzs érvénytelenitése.

e Elkészll a kdnyvtar-elékészitési
eljaras.

e A sarzs kvantifikalasa
sikertelen.

Kvant. kdnyvtar

A konyvtar-kvantifikacios vizsgalat eredményeit
tartalmazza.

Sarzs érvénytelenitése.
Elkészul a konyvtar-elékészitési
eljaras.

e A sarzs kvantifikalasa
sikertelen.

Koényvtarfolyamat-
naplo

A koényvtarfeldolgozas soran végrehajtott Iépéseket
tartalmazza.

Sarzs érvénytelenitése.

Elkészll a kdnyvtar-el6készitési

eljaras.

e A sarzs kvantifikalasa
sikertelen.

e Elkészll a sarzs feldolgozasa.

Pool

A mintapool-mennyiségeket tartalmazza.

e Elkészll a poolozasi eljaras.

Pool érvénytelenitése

Egy, a felhasznalo altal kezdeményezett, érvénytelenitett
poolrdl tartalmaz informaciokat.

e A felhasznald érvénytelenit egy
poolt.

Szekvenadlds

A szekvenalds mindség-ellendrzési eredményeit
tartalmazza.

e A szekvendlas minéség-
ellenérzése sikeres
eredménnyel zarul.

e A szekvenalds nem sikerlt.

e A szekvenalas idétullépést
okoz.

Elemzési hiba

Egy sikertelen poolelemzés informacidit tartalmazza.

e A szekvenaldsi futtatas
elemzése sikertelen.

" A felhasznald érvénytelenit egy olyan valid sarzsbdl szarmazé poolt, amely nem Iépte tul a poolok maximalisan megengedett szamat.

Eredmény- és értesitési jelentések

NIPT-jelentés

A VeriSeq NIPT Assay Software v2 NIPT jelentése tartalmazza a kromoszémabesorolasi eredményeket,

soronként egy poolminta formatumban.

Oszlop Lefras Ertékopcidk

batch_ A sarzs neve. Legfeljebb 36 karakter, amelyek lehetnek kis- és
name nagybetlk, szamok, alahuzasjel vagy kotdjel.
sample_ A minta egyedi vonalkddja. Legfeljebb 36 karakter, amelyek lehetnek kis- és
barcode nagybetlk, szamok, alahuzasjel vagy kotdjel.
sample_ A mintavétel helyén vagy a labor felhasznaldja Az alébbiak egyike:

type altal megadott mintatipus-informacio. Az
aneuploiditasi besorolast hatarozza meg.

¢ Singleton (Egyke) — Egyembirds terhesség.
e Twin (lker) — Tobbembrids terhesség.

e Control (Kontroll) — Az ismert nemi és aneuploiditasi
besorolas kontrollmintaja.

e NTC - Nincs kontrollminta-sablon (nincs DNS).

e Not specified (Nem meghatarozott) - Nem adtak
meg a minta tipusat.
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Oszlop Leiras

sex_chrom  Nemikromoszdma-elemzés szikséges. Az
aneuploiditasi besorolas és a nemikromoszéma-
informaciok prezentalasat hatarozza meg.

screen_ A szUrés tipusa.

type

flowcell A szekvenalashoz hasznalt aramlasi cella
vonalkédja.

class_sx A nemi kromoszoma aneuploiditasi besorolasa.
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Ertékopcidk

Az alabbiak egyike:

e Yes (Igen) — A nemikromoszéma-aneuploiditas és a
nem jelentése szikséges.

e No (Nem) — Sem a nemikromoszdma-aneuploiditas,
sem pedig a nem jelentése nem szlkséges.

e SCA - A nemikromoszéma-aneuploiditas jelentése
szUkséges, de a nem jelentése nem.

e Not specified (Nem meghatarozott) - Nem adtak
meg a minta nemikromoszdma-jelentési opciojat.

Az NIPT-jelentés a yes, no és sca értéket csak

kisbetlikkel jeleniti meg.

Az alabbiak egyike:

e Basic (Alap) — Szlirés a kdvetkezd kromoszémakra:
13-as, 18-as vagy 21-es.

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

e Not specified (Nem meghatarozott) - Nem adtak
meg a minta szUréstipusat.

Az NIPT-jelentés a basic és genomewide értéket csak

kisbetlikkel jeleniti meg.

Legfeliebb 36 karakter, amelyek lehetnek kis- és
nagybetlk, szamok, alahuzasjel vagy koétdjel.

A minta tipusatdl és a kivalasztott nemikromoszéma-

jelentési opciotdl fliggden az alabbiak egyik,e:

e ANOMALY DETECTED (RENDELLENESSEG
DETEKTALVA) — A rendszer nemikromoszdéma-
rendellenességet detektalt.

e NO ANOMALY DETECTED (RENDELLENESSEG
NEM TALALHATO) — Negativ minta és a nem nincs
jelentve.

o NO ANOMALY DETECTED (RENDELLENESSEG
NEM TALALHATO) — XX — Negativ minta egy
nénemU magzat esetében.

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

o NOT REPORTABLE (NEM JELENTENDO) — A szoftver
nem tudta jelenteni a nemi kromoszomat.

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

e CHRY PRESENT (Y-KROMOSZOMA JELEN) —
lkerterhesség, ahol a rendszer érzékelt Y
kromoszomat.

o CANCELLED (TOROLVE) — A mintat térdlte a
felhasznald.

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

o NOT TESTED (NINCS VIZSGALVA) — A nemi
kromoszoma nem volt vizsgalva.

* NA (NEM ALKALMAZANDO) - A kategdria nem
alkalmazandd ennél a mintanal.
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Oszlop

class_auto

anomaly_
description

qc_flag

gc_reason

ff

Leiras

Az autoszomok aneuploidbesorolasai. Ha a

rendszer az adott mintanal, a kivalasztott szlrési

tipuson belll rendellenességet észlel,
ANOMALY DETECTED (Rendellenesség
detektalva) értéket jelent.

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

Min&ség-ellendrzési elemzés eredményei.
Kizardlag a WARNING (Figyelmeztetés) és a
PASS (Megfelelt) gc_flag értékek kertilnek
jelentésre. A tébbi érték nem.

Min&ség-ellenérzés sikertelen vagy
figyelmeztetési informacio.

BecsUlt magzati frakcio.
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Ertékopciok

Az alabbiak egyike:

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

e NO ANOMALY DETECTED (RENDELLENESSEG
NEM TALALHATO) — Autoszom rendellenesség nem
talalhato.

o CANCELLED (TOROLVE) — A mintat térdlte a
felhasznald.

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

e NA (NEM ALKALMAZANDO) - A kategdria nem
alkalmazando ennél a mintanal.

DETECTED (DETEKTALVA): ezt pontosvesszével
elvalasztott karakterlancok kovetik (lasd a
Rendellenességleirasi szabalyok, 44. oldal oldalon).

vagy NO ANOMALY DETECTED (RENDELLENESSEG
NEM TALALHATO) | NA (N.a.) | INVALIDATED
(ERVENYTELENITVE) | CANCELLED (TOROLVE).

Az alébbiak egyike:

e PASS (Sikeres)

e WARNING (Figyelmeztetés)

e FAIL (Sikertelen)

e CANCELLED (TOROLVE)

* INVALIDATED (ERVENYTELENITVE)
e NTC_PASS

Az alabbiak egyike:

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

* MULTIPLE ANOMALIES DETECTED (TOBB
RENDELLENESSEG DETEKTALVA) (Minéség-
ellendérzés dllapota = WARNING (FIGYELMEZTETES))

e FAILED iFACT (SIKERTELEN iFACT)

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

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

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

e FAILED TO ESTIMATE FETAL FRACTION (NEM
SIKERULT MEGBECSULNI A MAGZATI FRAKCIOT)

* SEQUENCING DATA OUTSIDE OF EXPECTED RANGE
(A SZEKVENALASI ADAT A VART TARTOMANYON
KivUL ESIK)

o UNEXPECTED DATA (VARATLAN ADAT)

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

* CANCELLED (TOROLVE) )

e INVALIDATED (ERVENYTELENITVE)

A magzat cfDNS-minta szazaléka, a legkdzelebbi
egész szamra kerekitve. Az 1%-nal kisebb eredmények
,< 1%”-ként jelennek meg.
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Rendellenességleirasi szabalyok

Ha a VeriSeq NIPT Assay Software v2 az elemzés soran rendellenességet talal, akkor az NIPT-jelentés
anomaly_description mezdjében a DETECTED (Detektalva) érték lathatd, amit egy szdveges karakterlanc
kovet. Ez a sz6veg az ISCN nomenklatura alapjan az dsszes jelentendd rendellenességet leirja. A
karakterlanc tdbb elemet tartalmaz, amelyek pontosvesszdvel vannak egymastdl elvalasztva. Minden elem
egy autoszom triszémiat vagy monoszomiat, egy nemikromoszéma-aneuploiditast vagy egy részleges torlést
vagy duplikaciot reprezental.

A triszomia- és a monoszomiaelemek +<kromoszomas, ill. -<kromoszdma> jeldléssel vannak ellatva, ahol a
<kromoszéma> a kromoszémaszamot jeldli.

Ha példaul egy mintaban az 5. kromoszéman triszomia van, akkor az az aldbbiak szerint jelenik meg:
+5
Ha egy mintaban a 6. kromoszéman monoszdomia van, akkor az az alabbiak szerint jelenik meg:
-6
A nemikromoszoma-aneuploiditasnal a standard jeldlések hasznédlatosak, és ennek megfeleléen négyféle
érték lehetséges:
XO — monoszémia az X-kromoszoman.
XXX — triszémia az X-kromoszoman.
XXY — 2 X-kromoszdma férfiaknal.
XYY — 2Y-kromoszoma férfiaknal.

A részleges torléseket és duplikaciokat csak az autoszomoknal jelenti a rendszer, és csak a telies genomon
végzett szliréseknél jelennek meg. A részleges torlések és duplikaciok szintaktikaja <tipus>(<kromoszoma>)
(<kezd&sav><befejezdsav>), ahol:

a <tipus> az esemény tipusa, amilehet torlés (del) vagy duplikacid (dup).
a <kromoszdéma> a kromoszémaszam.

a <kezdd&sav> az esemény elejét tartalmazo citosav.

a <befejezdsav> az esemény végét tartalmazo citosav.

Egy olyan részleges torlés vagy duplikacio esetén példaul, amely a p14 és a q15 citosav k6zott helyezkedik el
a 22. kromoszéman, a duplikaciot az alabbiak szerint jelzi a rendszer:

dup (22) (pl4glb)
Az anomaly_description mezénél harom rendezési szabaly van hasznalatban:

1 Az elemek a kromoszémaszam alapjan vannak sorba rendezve, fliggetlentl attdl, hogy telies
kromoszomardl vagy részlegesen torolt vagy duplikalt kromoszémardl van-e sz6. Ha van
nemikromoszéma-aneuploiditas, az leghatul kertl feltintetésre.

2 Haegyazon kromoszéman belll részleges torlések és duplikaciok is vannak, akkor a térlések kerllnek
elébbre.

3 Haegyazon kromoszoman bellil azonos tipusu részleges térlések vagy duplikaciok vannak, akkor ezek a
kezdd&bazis alapjan kerlilnek sorba rendezésre, és a rendszer a kiegészité jelentésben tunteti fel dket.
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Min&seg-ellendrzeés indoklasi Uzenetei

Az NIPT jelentés ,qc_reason” oszlopa a mindség-ellenérzés sikertelen eredményét vagy egy figyelmeztetést
mutat, amennyiben az elemzés eredménye kivll esik az analitikai minéség-ellendrzés mérészamanak vart
tartomanyan. Sikertelen mindség-ellendrzési eredmény esetén a rendszer nem jeleniti meg a kromoszéma-
aneuploiditast, a nemi besorolast, a kiegészitd jelentés eredményeit €s a becsult magzati frakciot; ezek az
alabbi mez&knek felelnek meg az NIPT jelentésben: class_auto, class_sx, anomaly_description és ff.

Min6ség-ellendrzés indoklasi izenete Leiras Ajanlott mivelet

FAILED iFACT (Sikertelen iFACT) Kulonallo magzati aneuploiditasi Végezze el Ujra a
konfidencia vizsgalat (iIFACT) — Egy minta
mindség-ellendrzési mérészam, amely a feldolgozasat.

becsult magzati frakcio és a
lefedettséggel kapcsolatos futtatasi
meérészamok alapjan meghatarozza, hogy
a rendszer rendelkezik-e az
azonositashoz szikséges statisztikai
konfidenciaval egy adott minta esetén.

DATA OUTSIDE OF EXPECTED RANGE (AZ ADAT A Az euploid lefedettségbél szarmazo Végezze el Ujra a
VART TARTOMANYON KiVUL ESIK) 4tlagos eltérés nincs dsszhangban a minta
betanitottadat-eloszlassal. Ennek feldolgozasat.

lehetséges oka a szennyezettség vagy a
nem megfeleld mintafeldolgozas.

FRAGMENT SIZE DISTRIBUTION OUTSIDE OF A téredékméret-eloszlas nincs Végezze el Ujra a
EXPECTED RANGE (A FRAGMENTUMMERET- 0sszhangban a betanitottadat- minta
ELOSZLAS A VART TARTOMANYON KiVUL ESIK) eloszlassal. Ennek lehetséges oka a feldolgozasat.

szennyezettség vagy a nem megfeleld
mintafeldolgozas.

FLOWCELL DATA OUTSIDE OF EXPECTED RANGE Az dramlasicella-adatok nincsenek Végezze el Ujra a
(AZ ARAMLASI CELLA ADATA A VART dsszhangban a betanitottadat- minta
TARTOMANYON KiVUL ESIK) eloszlassal. Ennek lehetséges oka az feldolgozasat.

aramlasi cella hibas beallitasa.

FAILED TO ESTIMATE FETAL FRACTION (MAGZATI A rendszer nem tud valid magzati frakcié  Végezze el Ujra a
FRAKCIO MEGBECSULESE SIKERTELEN) becslést adni. minta
feldolgozasat.

SEQUENCING DATA OUTSIDE OF EXPECTED RANGE A beviteli szekvenalasi adatok nincsenek Végezze el Ujra az
(A SZEKVENALASI ADATOK A VART dsszhangban a betanftottadat- aramlasi cella
TARTOMANYON KiVUL ESNEK) eloszlassal. Ennek lehetséges oka a szekvenalasat.
szennyezettség vagy a nem megfeleld
mintafeldolgozas.

UNEXPECTED DATA (VARATLAN ADAT) A jelentés olyan minéség- Vegye fel a
ellenérzési problémat jelez, amely a jelen kapcsolatot az
tablazatban szerepl6 egyéb kategoriakba lllumina mUszaki
nem sorolhatd. Ugyfélszolgalataval.
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Min6ség-ellendrzés indoklasi izenete Leiras Ajanlott mdvelet
MULTIPLE ANOMALIES DETECTED (TOBB A rendszer legalabb kétféle jelentendd Végezze el Ujra a
RENDELLENESSEG DETEKTALVA) rendellenességet érzékelt a mintaban minta

(példaul teljes kromoszoma- feldolgozasat.

aneuploiditasokat és részleges
torléseket/duplikaciokat).

Ha a rendszer tobb rendellenességet is
észlelt, akkor ez jelezhet nem
megfelel6en kezelt mintat, vagy ritkabb
esetben példaul anyai malignitast.

Ez egy figyelmezteté Uzenet. Nem
jelent sikertelen eredménnyel zarult
mindség-ellendrzést. A rendszer jelenti az
eredményeket, igy lathatja a detektalt
rendellenességeket. Ettdl figgetlendl
azonban szikség lehet a minta
Ujrafeldolgozasara.

NTC SAMPLE WITH HIGH COVERAGE (NAGY A rendszer nagy lefedettséget érzékelt Végezze el Ujra a
LEFEDETTSEGU NTC-MINTA) egy NTC mintanal (varatlan DNS anyag). minta
Ennek lehetséges oka a szennyezettség feldolgozasat.
vagy a nem megfelelé mintafeldolgozas.
CANCELLED (TOROLVE) A mintat torolte a felhasznalo. Nincs.
INVALIDATED (ERVENYTELENITVE) A mintat érvénytelenitette a felhasznald. Nincs.

Kiegészits jelentés
A kiegészité jelentés adatokat tartalmaz a tovabbi sarzs-, minta- vagy régidalapu mérészamokhoz. Ebben a

jelentésben minden sor egy-egy mérészamot reprezental. Egyazon sarzsra, mintara vagy régiéra tébb
mérdszam is érvényes.

A tabulatorral elvalasztott fajl hat oszlopot tartalmaz. Ezek leirdsat az alabbi tablazat tartalmazza.

Oszlop  Leiras Ertékopcidk

aramlasi  Aramlasi cella vonalkddija. Legfeliebb 36 karakter, amelyek lehetnek kis- és nagybettk,
cella szamok, alahuzasjel vagy kotdjel.

batch_ A vonatkozo sarzs neve. Legfeljebb 36 karakter, amelyek lehetnek kis- és nagybetUk,
name szamok, alahuzasjel vagy kotéjel.

sample_ A minta vonalkddja. Legfeliebb 36 karakter, amelyek lehetnek kis- €s nagybetlk,
barcode szamok, alahuzasjel vagy kotdjel.

NA (nem alkalmazhato) a sarzsonkénti mérészamok esetén.

region Az egész kromoszoma vagy a A kromoszomarégio-mérdszamok esetén ,chr”, majd a
részleges torlés vagy duplikacio kromoszdéma szama (pl. chr21).
régidjanak leirasa. A részleges delécio és duplikacid mérészamai a

Rendellenességleirasi szabalyok, 44. oldal ismertetett médon
jelennek meg.

NA a sarzsonkénti vagy mintankénti mérészamok esetén.

metric_ A leirt mérészam megnevezése. Lasd: A kiegészitd jelentés mérészamai
name
metric_ A mérészam értéke. Lasd: A kiegészité jelentés mérdszamai
value
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Akiegeszitd jelentés merészamai

A kiegészit6 jelentés az alabbi mérészamok adatait tartalmazza. Valamennyi mérészam sarzsonként,
mintanként vagy régionként értenda.

Az X kromoszéma mérdszamai csak akkor jelennek meg, ha a nemi kromoszéma opcional a Yes (Igen) vagy

az SCA lehetéség van kivalasztva.

Az értéktartomanyok minimum és maximum értékként jelennek meg, és szdgletes vagy kerek zarodjelbe
vannak zarva. A kerek zarojel azt jelenti, hogy a tartomany a szélséértéket nem foglaljia magaban, mig a
szOgletes zardjel esetén a tartomany a szélséértéket is magaban foglalja. Az ,Inf” jelzés azt jelenti, hogy

,végtelen”.
Mérészam
neve

genome_
assembly

frag_size_
dist

fetal_fraction

NCV_X

NCV_Y

number_of_
cnv_events

non_
excluded_
sites

region_
classification

chromosome
start_base
end_base

start_
cytoband

end_
cytoband

Gyakorisag

Sarzsonként

Mintanként

Mintanként

Mintanként

Mintanként

Mintanként

Mintanként

Régionként

Régionként
Régionként
Régionként

Régionként

Régionként

Leiras

A szekvendlasi adatok és a jelentési régio koordinatainak dsszeparositasahoz hasznalt
koordinata-rendszer. A VeriSeqg NIPT Solution v2 esetén mindig GRCh37.

A tényleges és a vart kumulativ fragmentummeéret-eloszlasok kdzotti eltérések szorasa.

Jelentett magzati frakcio.

Az X kromoszoma normalizalt kromoszomaértéke.
Csak akkor jelenik meg, ha a nemi kromoszdma jelentése opcid ezt engedélyezi.
MaskUlonben a mérészam értéke ,NOT TESTED” (Nem vizsgalt).

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

A mintaban érzékelt, részlegesen torolt vagy duplikalt régiok szama.

A szlrés utan megmaradt kiolvasasok szama, amelyeket a rendszer figyelembe vesz az
elemzésnél.

A rendszer altal meghatarozott régidbesorolas. A formatum megegyezik az NIPT-

jelentés anomaly_description mezéjének formatumaval.

Az X kromoszdoma esetén, ha a rendszer nem észlelt jelenteni valé nemikromoszéma-

rendellenességet, a régio besorolasa megegyezik az NIPT-jelentés class_sx értékével.

Ertékopciok:

o DETECTED (DETEKTALVA): ezt pontosvesszével elvélasztott karakterlancok kovetik
(lasd: Rendellenesseégleirasi szabalyok, 44. oldal).

e NO ANOMALY DETECTED (RENDELLENESSEG NEM DETEKTALHATO)

o NO ANOMALY DETECTED - XX (RENDELLENESSEG NEM DETEKTALHATO — XX)

o NO ANOMALY DETECTED - XX (RENDELLENESSEG NEM DETEKTALHATO - XY)

o NOT REPORTABLE (NEM JELENTHETO)

e CHR Y PRESENT (Y-KROMOSZOMA JELEN VAN)

e CHRY NOT PRESENT (Y-KROMOSZOMA NINCS JELEN)

Kromoszémaszimbolum.
A régio elsé bazisa.
A régié utolso bazisa.

A régio elsd bazisanak citogenetikai savja.

A régié utolsé bazisanak citogenetikai savja.
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Mérbészam
neve

region_size_
mb

region_lIr_
trisomy

region_lIr_
monosomy

region_t_
stat_long_
reads

region_
mosaic_ratio

region_
mosaic_lIr_
trisomy

region_
mosaic_lIr_
monosomy

Gyakorisag
Régionként

Régionként

Régionként

Régionként

Régionként

Régiénként

Régionként

Lefras
A régio mérete megabazisban megadva.

A régio triszomiajanak LLR (logaritmikus valdszinliségi arany) pontszama. Triszomiat
jelez, szemben azzal, ha nincs elvaltozas (diszomia). Triszomiardl akkor beszélhetlink,
ha az LLR-pontszam meghaladja az elére meghatarozott kiiszébértéket.

Részleges torlések vagy duplikaciok esetén ez a mérészam csak akkor jelenik meg,
ha a tipus tobblet (dup). Maskildénben a mérészam értéke ,NA” (nem alkalmazhatd).

A régié monoszomiajanak LLR-pontszama. Monoszémiat jelez, szemben azzal, ha nincs
elvaltozas (diszomia). Monoszomiardl akkor beszélhetiink, ha az LLR-pontszam
meghaladja az elére meghatarozott kiiszobértéket.

Részleges torlések vagy duplikaciok esetén ez a mérészam csak akkor jelenik meg,

ha a hiany (del) tipus érzékelhetd. Maskuldnben a mérészam értéke ,NA” (nem
alkalmazhato).

A mérészam értéke ,NOT TESTED” (Nem vizsgalt), ha az alap szlréstipust valasztja.

A régid t-probaja. A t-proba a régi¢ €s a genom tobbi részének lefedettsége kdzotti
amely a lefedettségben bekdvetkezd barmilyen eltérés detektalhatésagat rogziti a
régioban. A ,long_reads” megnevezés azt jelzi, hogy a t-probanal hasznalt lefedettség
az elemzés teljes fragmentummeéret-tartomanyat magaban foglalja.

A rendszer a t-probat és a minta becsult magzati frakcidjat felhasznalva hatarozza meg
az LLR-pontszamokat.

Az aneuploid magzati anyag aranya. A mérdszam alapjaul a régio lefedettségébdl
szarmaztatott magzati frakcid és a minta magzati frakcidjanak aranya szolgal. Azoknal a
mintaknal, ahol a magzati frakciok szama kozel all a nullahoz, a mozaik aranyok negativ
értékeket is felvehetnek, a minta magzati frakciojanak megbecsléséhez hasznalt
szamitasok valtozékonysaga miatt.

A triszomia LLR-pontszamanak kiszamitasa a régio lefedettségébdl szarmaztatott
magzati frakcio alapjan térténik, nem pedig a minta magzati frakcioja alapjan. Részleges
térlések vagy duplikaciok esetén ez a mérészam csak akkor jelenik meg, ha a tipus
tébblet (dup). Maskuldnben a mérészam értéke ,NA” (nem alkalmazhato).

A monoszdmia LLR-pontszamanak kiszamitasa a régio lefedettségébdl szarmaztatott
magzati frakcid alapjan torténik, nem pedig a minta magzati frakcidja alapjan. Részleges
térlések vagy duplikaciok esetén ez a mérédszam csak akkor jelenik meg, ha a hiany (del)
tipus érzékelhetd. Maskulonben a mérészam értéeke ,NA” (nem alkalmazhatd).

A mér6észam értéke ,NOT TESTED” (Nem vizsgalt), ha az alap szlréstipust valasztja.

Mintaérvénytelenitési jelentés

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

Oszlop

batch_
name

sample_
barcode
reason

operator

timestamp

Leiras

A sarzs neve.

Ertékopcidk
Legfeljebb 36 karakter, amelyek lehetnek kis- és nagybetlk, szamok,
alahuzasjel vagy kotgjel.

Az érvénytelenitett minta egyedi Legfeliebb 36 karakter, amelyek lehetnek kis- és nagybetlk, szamok,

vonalkddia.

alahuzasjel vagy kotéjel.

Mintaérvénytelenités felhasznald Legfeliebb 512 karakter.
altal megadott oka.

A mintat érvénytelenitd kezeld Legfeljebb 36 karakter, amelyek lehetnek kis- és nagybetlk, szamok,

felhasznaldneve.

alahuzasjel, szokdz vagy kotéjel.

A mintaérvénytelenités datuma és ISO 8601 idébélyeg

idépontja.
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Mintatérlési jelentés

A rendszer minden térolt mintahoz egy mintatériési jelentést hoz létre.

Oszlop

batch_
name

sample_
barcode
reason

operator

timestamp

Leiras

A sarzs neve.

A torolt minta egyedi vonalkédija.

A minta torlésének felhasznald
altal megadott oka.

A mintat torlé kezeld
felhasznaldneve.

A minta torlésének datuma és
idépontja.

Ertékopcidk
Legfelijebb 36 karakter, amelyek lehetnek kis- és nagybetlk, szamok,
alahuzasjel vagy kotéjel.

Legfeliebb 36 karakter, amelyek lehetnek kis- és nagybetlk, szamok,
alahuzasjel vagy kotdjel.

Legfeljebb 512 karakter.

Legfeljebb 36 karakter, amelyek lehetnek kis- és nagybetlk, szamok,
alahuzasjel, szokdz vagy kotéjel.

ISO 8601 id&bélyeg

Pool-ujravizsgalasi kérelem jelentés

A pool-Ujravizsgalasi kérelem jelentése jelzi, hogy egy érvénytelenitett poolon ujra lefuttathatd-e a pooling
folyamat. A rendszer akkor hozza Iétre a pool-Ujravizsgalasi kérelem jelentését, amikor az adott pooltipusnal a
két lehetséges szekvenalasi futtatas (poolok) kézUl az elsd érvénytelenitve lett.

Oszlop

batch_
name

pool_type

reason

timestamp

Leiras

A sarzs neve.

A pool tipusa.

Az el6zé pool érvénytelenitésének
felhasznalé altal megadott oka.

A kérelem datuma és idépontja.

Ertékopcidk

Legfeljebb 36 karakter, amelyek lehetnek kis- és nagybetlk,
szamok, aldhuzasjel vagy kotéjel.

Az A, B, C vagy E betlik egyike.

Legfeljebb 512 karakter.

ISO 8601 idbélyeg

Sarzskezdeményezési jelentés

Egy sarzs elinditasa és plazmaizolacio elétti sikeres validalasa esetén a rendszer egy sarzskezdeményezési
jelentést hoz létre.

Oszlop

batch_name
sample_

barcode

sample_type

well

Leiras

A sarzs neve.

A minta egyedi vonalkddija.

A minta vonalkddjanak
mintatipusa.

A mintahoz tartozo lyuk.

1000000067940 sz. dokumentum v06 HUN

IN VITRO DIAGNOSZTIKAI HASZNALATRA

Ertékopcidk
Legfeljebb 36 karakter, amelyek lehetnek kis- és nagybetUk,
szamok, alahuzasjel vagy kotéjel.

Legfeljebb 36 karakter, amelyek lehetnek kis- és nagybetlk,
szamok, alahuzasjel vagy kotdjel.

e singleton (egyke)
e control (kontroll)
e twin (iker)

* ntc

Az A-H betlk egyike, majd az 1-12 szamok egyike.
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Oszlop Leiras Ertékopcidk

assay Vizsgalat neve. Legfeliebb 100 karakter, amelyek lehetnek kis- és nagybetk,
szamok, alahuzasjel, szokdz vagy kotdjel.

method_ Vizsgalatautomatizalasi eljaras  Legfeljebb 100 karakter, amelyek lehetnek kis- és nagybetuk,

version verzidja. szamok, alahuzasjel, szokdz, pont vagy kotéjel.

workflow_ A sarzshoz kapcsolédo Legfeljebb 36 karakter, amelyek lehetnek kis- és nagybetlk,

manager_ Workflow Manager verzidja. szamok, alahuzasjel, szokdz, pont vagy kotéjel.

version

Sarzsérvénytelenitési jelentés

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

Oszlop Leiras Ertékopcidk
batch_ A sarzs neve. Legfeljebb 36 karakter, amelyek lehetnek kis- és nagybetuk,
name szamok, alahuzasjel vagy kotéjel.
reason A sarzs érvénytelenitésének Legfeljebb 512 karakter.
felhasznald altal megadott oka.
operator A sarzsot érvénytelenité kezeld Legfeliebb 36 karakter, amelyek lehetnek kis- és nagybet(k,
monogramja. szamok, alahuzasjel, szokdz vagy kotéjel.
timestamp A sarzsérvénytelenités datuma és ISO 8601 id&bélyeg
idépontja.
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Kényvtarminta-jelentés

A rendszer a sarzs hibajakor vagy érvénytelenitésekor, a konyvtar sikeres elkészitésekor, valamint a
kvantifikalas sikeres befejezésekor létrehoz egy kényvtarminta-jelentést.

Oszlop Leirds Ertékopcidk

batch_name A sarzs neve. Legfeljebb 36 karakter, amelyek lehetnek kis- és
nagybetlk, szamok, alahuzasjel vagy koétdjel.

sample_ A minta egyedi vonalkddija. Legfeliebb 36 karakter, amelyek lehetnek kis- és

barcode nagybetdk, szamok, alahuzasjel vagy kotdjel.

qc_status A minta allapota a vizsgalati Iépés e pass (sikeres)

befejezése utan. e fail (sikertelen)

qc_reason A min&ség-ellendrzési allapot indoklasa. Legfeljebb 36 karakter, amelyek lehetnek kis- és
nagybetlk, szamok, alahuzasjel vagy kotdjel.

starting_ A vérmintavételi csé kezdeti térfogata ml-  Barmilyen pozitiv szam.

volume ben, a plazmaizolacio idején.

index A mintahoz tartozé index. Legfeliebb 36 karakter, amelyek lehetnek kis- és
nagybetdk, szamok, alahuzasjel vagy kotdjel.

cen_library_ A konyvtar koncentracidja pg/ul-ben. Barmilyen pozitiv szam.

pg_ul

plasma_ Felhasznaloi megjegyzések a Legfeliebb 512 karakter, amelyek lehetnek kis- és

isolation_ plazmaizolacio soran (szabad szdveg). nagybetlk, szamok, aldhuzasjel, szokdz vagy koétdjel.

comments

cfdna_ Felhasznaloi megjegyzések a cfDNS Legfeliebb 512 karakter, amelyek lehetnek kis- és

extraction_ extrakcidja soran (szabad széveg). nagybetlk, szamok, alahuzasjel, szokdz vagy koétdjel.

comments

library_prep_ Felhasznaldi megjegyzések a kdnyvtar- Legfelijebb 512 karakter, amelyek lehetnek kis- és

comments el6készités soran (szabad széveg). nagybetlk, szamok, alahuzasjel, szokdz vagy koétdjel.

quantitation_ Felhasznaldi megjegyzések a Legfelijebb 512 karakter, amelyek lehetnek kis- és

comments kvantifikacio soran (szabad széveg). nagybetlk, szamok, alahuzasjel, szokdz vagy koétdjel.
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Kényvtarreagens-jelentés

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

Oszlop Leiras Ertékopcidk

batch_ A sarzs neve. Legfeliebb 36 karakter, amelyek lehetnek kis- és nagybetlk, szamok,

name alahuzasjel vagy kotéjel.

process A folyamat neve. Formatum: ® ISOLATION (Izolacio) — batch_validation, prespin, postspin, data_
FOLYAMAT:alfolyamat. transact.

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

e LIBRARY (Konyvtar) — setup, chemistry, data_transact, complete.

e QUANT (Kvant.) — setup, build_standards, build_384, analysis, data_
transact.

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

reagent_ A reagens neve. Legfeljebb 36 karakter, amelyek lehetnek kis- és nagybet(k, szamok,

name alahuzasjel, szokodz vagy kotdjel.

lot A reagens vonalkddja. Legfeljebb 36 karakter, amelyek lehetnek kis- és nagybetlk, szamok,
alahuzasjel, szokdz vagy kotéjel.

expiration_  Lejarati datum gyartoi Legfeliebb 100 karakter, amelyek lehetnek kis- és nagybetlk, szamok,

date formatumban. alahuzasjel, szokdz, kettéspont, perjel vagy kotdjel.

operator A kezel6 felhasznaloneve. Legfeliebb 36 karakter, amelyek lehetnek kis- és nagybetlk, szamok,

alahuzasjel, szokdz vagy kotdjel.

initiated A reagenshez tartozd ISO 8601 id6bélyeg
kezdeményezési idébélyegzé.
Kényvtar Labware-jelentés

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

Oszlop Lefras Ertékopciok
batch_ A sarzs neve. Legfeljebb 36 karakter, amelyek lehetnek kis- és nagybet(k, szamok,
name alahuzasjel vagy kotéjel.
labware _ A Labware neve. Legfeljebb 36 karakter, amelyek lehetnek kis- és nagybetlk, szamok,
name alahuzasjel, szokdz vagy kotéjel.
labware_ Labware-vonalkod. Legfeliebb 36 karakter, amelyek lehetnek kis- €s nagybetlk, szamok,
barcode alahuzasjel, szokdz vagy kotdjel.
initiated A Labware-hez tartozé ISO 8601 idébélyeg

idébélyegzd.

1000000067940 sz. dokumentum v06 HUN

IN VITRO DIAGNOSZTIKAI HASZNALATRA



VeriSeq NIPT Solution v2 - szoftverdtmutato

Kényvtarkvant. jelentés

Egy sikeres kvantifikacio esetén a rendszer egy kdnyvtarkvant. jelentést hoz Iétre.

Oszlop Lefras Ertékopcidk

batch_ A sarzs neve. Legfeliebb 36 karakter, amelyek lehetnek kis- és nagybetk,

name szamok, alahuzasjel vagy kotéjel.

quant_id Numerikus azonosito. Pozitiv szamok.

instrument  Kvantifikacios miszer neve (szabad  Legfeljebb 36 karakter, amelyek lehetnek kis- és nagybetUk,
szdveq). szamok, alahuzasjel, szokdz vagy kotéjel.

standard_ R-négyzetes. Barmilyen pozitiv szam.

r_squared

standard_ Metszéspont. Barmilyen szam.

intercept

standard_ Gorbe. Barmilyen szam.

slope

median_ Median mintakoncentracio. Barmilyen pozitiv szam.

ccn_pg_ul

qc_status Kvantifikacios minéség-ellendrzési e pass (sikeres)
allapot. e fail (sikertelen)

qc_reason Hiba okanak leirasa, ha van. Legfelijebb 36 karakter, amelyek lehetnek kis- és nagybetk,

szamok, alahuzasjel, szokdz vagy kotdjel.
initiated A kvantifikaciohoz tartozé ISO 8601 idébélyeg

kezdeményezési id6bélyegzd.

Kényvtarfolyamat-naplé

A rendszer konyvtarfolyamat naplét hoz 1étre: a sarzsfolyamatok elinditasakor és befejezésekor, valamint
sikertelenségekor; sarzshiba esetén vagy sarzs érvénytelenitésekor; valamint az elemzés befejezésekor
(poolonként egy napld).

Oszlop Leiras Ertékopciok

batch_ A sarzs neve. Legfeliebb 36 karakter, amelyek lehetnek kis- és nagybettik,

name szamok, alahuzasjel vagy kotéjel.

process A sarzsfolyamat neve. Formatum: ISOLATION (Izolacid) — batch_validation, prespin, postspin, data_
FOLYAMAT:alfolyamat. transact.

EXTRACTION (Extrakcio) — setup, chemistry, data_transact.
LIBRARY (Koényvtar) — setup, chemistry, data_transact, complete.
QUANT (Kvant.) — setup, build_standards, build_384, analysis,
data_transact.

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

operator A kezel6 monogramja. Legfeliebb 36 karakter, amelyek lehetnek kis- és nagybetk,
szamok, alahuzasjel, szokdz vagy kotéjel.
instrument A mUszer neve. Legfeliebb 36 karakter, amelyek lehetnek kis- és nagybettik,
szamok, alahuzasjel, szokdz vagy kotéjel.
started A sarzsfolyamat kezdetének datuma ISO 8601 iddbélyeg
és ideje.
finished A sarzsfolyamat befejezésének ISO 8601 idébélyeg

datuma és ideje.
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Oszlop Leiras Ertékopciok
status Az aktualis sarzs. e completed (kész)
e failed (sikertelen)
e started (elkezdve)
e aborted (megszakitva)
Pooljelentés

A rendszer sikeres konyvtarkészités, illetve sikertelen vagy érvénytelenitett sarzs esetén pooljelentést hoz

létre, ha az esemény a pooling folyamat elinditasa utan kovetkezik be.

Oszlop Leiras Ertékopcidk

batch_ A sarzs neve. Legfeljebb 36 karakter, amelyek lehetnek kis- és nagybetUk,
name szamok, alahuzasjel vagy kotéjel.

sample_ A minta egyedi vonalkddija. Legfelijebb 36 karakter, amelyek lehetnek kis- és nagybetlk,
barcode szamok, alahuzasjel vagy kotéjel.

pool_ A pool mintahoz tarsitott vonalkddja. Legfeljebb 36 karakter, amelyek lehetnek kis- és nagybetk,
barcode szamok, alahuzasjel vagy kotéjel.

pool_type A pool mintahoz tarsitott tipusa. Az A, B, C vagy E betlik egyike.

pooling_ Pooling térfogat pl-ben. Barmilyen pozitiv szam.

volume_ul

pooling_ Felhasznaldi megjegyzések a pooling Legfeliebb 512 karakter, amelyek lehetnek kis- és nagybetk,
comments  folyamat soran (szabad szdveg). szamok, alahuzasjel, szokdz vagy kotéjel.

Poolérvénytelenitési jelentés

Poolok érvénytelenitése esetén a rendszer egy poolérvénytelenitési jelentést készit.

Oszlop Leiras
batch_ A sarzs neve. Legfeljebb 36 karakter, amelyek lehetnek kis- és nagybetlk,
name szamok, alahuzasjel vagy kotdjel.
pool_ Az érvénytelenitett pool vonalkddia. Legfeliebb 36 karakter, amelyek lehetnek kis- és nagybetk,
barcode szamok, alahuzasjel vagy kotdjel.
reason A pool érvénytelenitésének Legfeljebb 512 karakter.
felhasznald altal megadott oka.
operator A poolt érvénytelenité kezeld Legfeljebb 36 karakter, amelyek lehetnek kis- és nagybetlk,
monogramja. szamok, alahuzasjel, szokoz vagy kotdjel.
timestamp A pool érvénytelenitésének datuma ISO 8601 idébélyeg

és idépontja.
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Szekvenalasi jelentés

A rendszer szekvenalasi jelentést készit a szekvenalasi futtatashoz, amikor a szekvenalas befejezédik vagy

amikor a szekvenalas idétullépést okoz.

Oszlop Leiras

Ertékopcidk

batch_name A sarzs neve.

Legfeliebb 36 karakter, amelyek lehetnek kis-
és nagybetlk, szamok, alahuzasjel vagy
kotsjel.

pool_ A szekvenalis futtatashoz tarsuld pool vonalkdod. Legfeliebb 36 karakter, amelyek lehetnek kis-

barcode és nagybetlk, szamok, alahuzasjel vagy
kotsjel.

instrument A szekvenald sorozatszama. Legfeliebb 36 karakter, amelyek lehetnek kis-
€s nagybetlk, szamok, alahuzasjel, szokdz
vagy kotdjel.

flowcell A szekvenalis futtatashoz tarsulé aramlasi cella. Legfeliebb 36 karakter, amelyek lehetnek kis-
€s nagybetlk, szamok, alahuzasjel, szokdz
vagy kotdjel.

software_ A szekvenaldon az adatok eléallitasahoz hasznalt Kis- és nagybetlik, szamok, alahuzasjel,

version szoftveralkalmazas / verzid ¢sszeflizése. perjel, pont, kettéspont, pontosvesszd vagy
kotsjel.

run_folder A szekvenalasi futtatas mappajanak neve. Kis- és nagybetlik, szamok, alahuzasjel,

szOkoz vagy kotdjel.

sequencing_ A szekvenalasi futtatas allapota.

e completed (kész)

status e timed out (idétullépés)
e failed (sikertelen)
qc_status A szekvenalasi futtatas minéség-ellendrzés allapota. ® pass (sikeres)
o fail (sikertelen)
e error (hiba)
qc_reason Min&ség-ellendrzési indoklas a sikertelen eredménnyel Legfeljebb 36 karakter, amelyek lehetnek kis-
zarulé minéség-ellenérzésre; pontosvesszével és nagybetlk, szamok, alahuzasjel, szokoz
elvalasztott értékek. vagy kotdjel.
cluster_ Klaszters(riiség (median érték aramlasi cellanként, Barmilyen pozitiv szam.
density minden csempén).
pct_q30 Q30 feletti szazalékok. Barmilyen pozitiv szam.
pct_pf A szUré feltételeinek megfeleld kiolvasasok szazalékos Barmilyen pozitiv szam.
aranya.
phasing Fazishatas. Barmilyen pozitiv szam.
prephasing El6fazishatas. Barmilyen pozitiv szam.
predicted_ El6re jelzett egyedi kiolvasasok. Barmilyen pozitiv szam.
aligned_
reads
started A szekvenalasi futtatas inditasanak idébélyegzdje. ISO 8601 idébélyeg
completed A szekvenalasi futtatas befejezésének idébélyegzdje. ISO 8601 idébélyeg
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Sikertelen elemzési jelentés

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

Oszlop Leirds Ertékopcidk
batch_name A sarzs neve. Legfeliebb 36 karakter, amelyek lehetnek kis- és
nagybetlk, szamok, alahuzasjel vagy koétdjel.

pool_ A pool vonalkddja a sikertelen elemzéshez Legfeljebb 36 karakter, amelyek lehetnek kis- és

barcode van tarsitva. nagybetlk, szamok, alahuzasjel vagy kotdjel.

flowcell Az aramlasi cella vonalkddja a sikertelen Legfeljebb 36 karakter, amelyek lehetnek kis- és
elemzéshez van tarsitva. nagybetlk, szamok, alahuzasjel vagy kotdjel.

sequencing_ A szekvenalasi futtatas mappaja a Kis- és nagybetlk, szamok vagy alahuzasjel.

run_folder sikertelen elemzéshez van tarsitva.

analysis_ A szekvenalasi futtatas allapota a Kis- és nagybetlk, szamok vagy alahuzasjel.

run_status sikertelen elemzéshez van tarsitva.

timestarted Az id6bélyegzé az elemzés inditasahoz ISO 8601 id6bélyeg

van tarsitva.

timefinished Az id6beélyegzd a sikertelen elemzéshez ISO 8601 id6bélyeg
van tarsitva.
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BeVEZO S .
Az Assay Software Brle st Sei . ...
ReNASzZerni DA .
Adatfeldolgozasi tesztek ..l

A VeriSeq NIPT Solution v2 hibaelharitasi asszisztense az alabbiakat foglalia magaban:

Assay Software és rendszerértesitések.

Ajanlott Iépések a rendszerrel kapcsolatos problémak elharitasara.

A megeldzd jellegli és hibaelemzések végrehajtasa az elére telepitett tesztadatok alkalmazasaval -
instrukciok.

1000000067940 sz. dokumentum v06 HUN
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Az Assay Software értesitései

Ebben a fejezetben az Assay Software értesitéseit mutatjuk be:

Folyamatértesitések

A folyamatértesitések a vizsgalat végrehajtasanak normal elérehaladasat jelzik. Ezeket az értesitéseket a rendszer tevékenységekként

naplézza, igy nem igényelnek felhasznaldi beavatkozast.

Ertesités Lépés IdGpont AlLEza E-mag ‘yaniott
szint mdvelet

Batch initiation (Sarzskezdeményezés) Koényvtar A felhasznalé Uj sarzsot hozott Iétre. Tevékenység Igen Nincs.
elékészitése

Batch Library Complete (Sarzskdnyvtar Koényvtar Az aktualis sarzs konyvtarja elkészult. Tevékenység Nem Nincs.

elkészUlt) el6készitése

Pool Complete (Pool elkészult) Koényvtar A pool létrehozva a sarzsbdl. Tevékenység Nem Nincs.
elékészitése

Sequencing Started (Szekvenalas megkezdve) Szekvenalds A rendszer Uj szekvenalasiadat-mappat detektalt. Tevékenység Nem Nincs.

Sequencing QC passed (A szekvenalas Szekvenalds A szekvenalasi futtatas befejez8dott és a szekvenalas Tevékenység Nem Nincs.

min&ség-ellenérzése sikeres eredménnyel min&ség-ellendrzése sikeres eredménnyel zarult.

zarult)

Sequencing Run Associated With Pool (A Szekvenalds A szekvenalasi futtatast sikeresen tarsitotta egy ismert Tevékenység Nem Nincs.

poolhoz tarsitott szekvenalasi futtatas) poollal.

Analysis Started (Elemzés megkezdddott) Elemzés A megadott szekvenalasi futtatas elemzése Tevékenység Igen Nincs.

megkezddédott.
Analysis Completed NIPT Report Generated Utdlagos Az elemzés elkészUlt és a rendszer létrehozta a Tevékenység Igen Nincs.
(Elemzés elkeszilt, NIPT-jelentés létrehozva) elemzés jelentéseket.
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Ervénytelenitési értesitések

Az érvénytelenitési értesitések jelzik a Workflow Manager rendszerében, a felhasznald altal létrehozott sarzs vagy pool érvénytelenitését. Ezeket

az értesitéseket a rendszer ,Megjegyzések”-ként napldzza, és nem igényelnek semmilyen felhasznaldi miveletet.

Ertesftés
Batch Invalidation (Sarzs érvénytelenitése)

Pool Invalidation — Repool (Poolérvénytelenités — Ismételt
poolkészités)

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

Sequencing Completed Pool Invalidated (Szekvenalas
befejezve Pool érvénytelenitve)

Sequencing QC passed — All samples are invalid (A szekvenalas
mindség-ellendrzése sikeres eredménnyel zarult — Az dsszes
minta érvénytelen)

Sequencing Completed Pool Invalidated (Szekvenalas
befejezve Pool érvénytelenitve)

Lépés
Kdényvtar
elékészitése

Koényvtar
elékészitése

Koényvtar
elékészitése

Szekvenalas

Szekvenalas
mindség-
ellenérzése
Utdlagos
elemzés

Idépont

A felhasznald érvénytelenit egy sarzsot.

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

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

A szekvenalasi futtatas befejez6dott,
de a felhasznalo érvénytelenitette a
poolt.

A szekvenalasi futtatas minéség-
ellenérzése befejez8dott, de az 6sszes
minta érvénytelen.

Az elemzés befejezédodtt, de a
felhasznald érvénytelenitette a poolt.

Riasztasi
szint

Megjegyzés

Megjegyzés

Megjegyzés

Megjegyzés

Megjegyzés

Megjegyzés

E-mail

lgen

lgen

lgen

lgen

lgen

lgen

Ajanlott
mvelet

Nincs.

Nincs.

Nincs.

Nincs.

Nincs.

Nincs.
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Korrigalhatoé hibak

A korrigalhato hibak olyan hibak, amelyeket a kezelé a megadott [épések végrehajtasaval korrigalni tud a VeriSeq NIPT Assay Software
szoftverben. Ha a hiba a Iépések végrehajtasa utan is fennall, fel kell venni a kapcsolatot e-mailben az lllumina mUszaki Ggyfélszolgalataval.
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Ertesités Lépés Id6épont Riasztasi szint E-mail Ajanlott mivelet
Missing Instrument Path (A Szekvenalas A rendszer nem taldlja a kilsé  Riasztas lgen * NAS hasznalata esetén ellenérizze a haldzati
mdszer elérési utvonala szekvenalasi mappat, vagy kapcsolatot. Lasd: Ajanlott mdveleti eljarasok, 65.
nem talalhato) nem tud ahhoz csatlakozni. oldal
e | ehetséges hardverhiba. Inditsa Ujra a szervert.
Ha a probléma a Iépések végrehajtasa utan is
fennall, fel kell venni a kapcsolatot e-mailben az
lllumina mUszaki Ugyfélszolgalataval.
Insufficient Disk Space for Szekvenalas A rendszer Uj szekvenalasi Riasztas lgen 1. Ellendrizze, hogy mennyi szabad hely all
Sequencing (Nincs mappat talalt, de szamitasai rendelkezésre. Lasd: Ajanlott mdveleti eljarasok,
elegendd szabad hely a szerint nincs elég szabad hely 65. oldal.
szekvenalas az adatok szamara. 2. Szabaditson fel helyet vagy készitsen biztonsagi
végrehajtasahoz) masolatot az adatokrdl. Lasd: Ajanlott mdveleti
eljarasok, 65. oldal.
Sequencing Run Invalid Szekvenalds A Sequencing Run mappa Figyelmeztetés Igen A szekvenalasi futtatasok mappaja ugy lett
Folder (Ervénytelen érvénytelen karaktereket atnevezve, hogy az Uj név érvénytelen karaktereket
szekvenalasi futtatas tartalmaz. tartalmaz. Nevezze at a futtatast ugy, hogy a név
mappa) érvényes legyen.
Sequencing Started but Szekvenalas A rendszer a szekvenalas Figyelmeztetés Igen A szekvenaldgép vagy a NAS lehetséges hibaja.
Pool Barcode File Missing elinditasat kdveté 30 percen Ellendrizze a szekvenaldgép konfiguraciojat és a
(Szekvenalas elinditva, de belll nem érzékeli a pool halézati kapcsolatot. A rendszer a szekvenalas
a pool vonalkodfajl vonalkodot tartalmazo fajlt. befejezéseéig tovabb keresi a pool vonalkodfajlt.
hianyzik)
Cannot Verify Sequencing Szekvenalas A szoftver nem tudta Figyelmeztetés Igen Lehetséges hardverhiba. Inditsa Ujra a szervert. Ha
Run Completion (A beolvasni a futtatas befejezési a probléma a lépések végrehajtasa utan is fennall,
szekvenalasi futtatas allapota féjlt a szekvenalasi fel kell venni a kapcsolatot e-mailben az lllumina
befejezése nem mappabdl. mUszaki Ugyfélszolgalataval.
visszaigazolhato)
Missing Sample Attributes El6zetes Egyes mintéaknal a szoftver Megjegyzés lgen A meghatarozott mintanal nincs megadva minden
(Hianyzo elemzés nem talalja a mintatipus, a mintaattributum. A folytatashoz adja meg a hianyzd

mintaattribdtumok)

nemi kromoszéma opcio vagy
a szlréstipus
meghatarozasat.

mintaattributumokat a Workflow Manager
alkalmazasban, vagy érvénytelenitse a mintat.
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Ertesftés
Sample Sheet Generation

failed (Mintalap
|étrehozasa sikertelen)

Unable to check disk
space (Szabad hely
ellenérzése sikertelen)

Insufficient Disk Space for
Analysis (Nincs elegenddé
szabad hely az elemzés
végrehajtasahoz)

Unable to launch Analysis
Pipeline (Elemzés
elinditasa sikertelen)

Sequencing folder
Read/Write permission
failed (Szekvenalasi
mappa irasi/olvasasi
jogosultsaganak hibaja)

Analysis Failed - Retry
(Sikertelen elemzés —
Probalja meg Ujra)

Lépés
El6zetes
elemzés

El6zetes
elemzés

El6zetes
elemzés

El6zetes
elemzés

El6zetes
elemzés

Elemzés

Idépont

A szoftver nem tudta
létrehozni a mintalapot.

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

A szoftver azt érzékelte, hogy
nincs elég szabad hely egy Uj
elemzés megkezdéséhez.

A szoftver nem tudta
megkezdeni az elemzést az

adott szekvenalasi mappanal.

A szekvenalasi futtatas
mappajanak irasi/olvasasi
jogosultsagat ellenérzd
szoftverteszt sikertelen.

Az elemzés sikertelen.
Ujraprébalkozas.

Riasztasi szint

Riasztas

Riasztas

Riasztas

Riasztas

Figyelmeztetés

Megjegyzés

E-mail

lgen

lgen

lgen

lgen

lgen

lgen

Ajanlott mdvelet

e Ellendrizze, hogy mennyi szabad hely all
rendelkezésre. Lasd: Ajanlott mdveleti eljdarasok,
65. oldal. Ha kevés a szabad hely, szabaditson fel
némi helyet vagy készitsen biztonsagi masolatot
az adatokrol. Lasd: Ajanlott mdveleti eljarasok,
65. oldal.

e NAS hasznalata esetén ellendrizze a haldzati

kapcsolatot. Lasd: Ajanlott miveleti eljarasok, 65.

oldal.

Lehetséges hardverhiba. Inditsa ujra a szervert.

Ha a probléma a Iépések végrehajtasa utan is

fennall, fel kell venni a kapcsolatot e-mailben az

lllumina mUszaki Ugyfélszolgalataval.

e NAS hasznalata esetén ellendrizze a haldzati
kapcsolatot. Lasd: Ajanlott mdiveleti eljarasok, 2,
65. oldal.

Lehetséges hardverhiba. Inditsa ujra a szervert.
Ha a probléma a Iépések végrehajtasa utan is
fennall, fel kell venni a kapcsolatot e-mailben az
[llumina mdszaki tgyfélszolgalataval.

Szabaditson fel helyet vagy készitsen biztonsagi
masolatot az adatokrdl. Lasd: Ajanlott mdveleti
eljarasok, 3, 65. oldal.

Lehetséges hardverhiba. Inditsa Ujra a szervert. Ha
a probléma a lépések végrehajtasa utan is fennall,
fel kell venni a kapcsolatot e-mailben az lllumina
mUszaki tgyfélszolgalataval.

* NAS hasznalata esetén ellenérizze a haldzati
kapcsolatot. Lasd: Ajanlott mdveleti eljarasok, 65.
oldal.

e | ehetséges hardverhiba. Inditsa ujra a szervert.
Ha a probléma a Iépések végrehajtasa utan is
fennall, fel kell venni a kapcsolatot e-mailben az
lllumina mUszaki Ugyfélszolgalataval.

None (Nincs)
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Ertesftés
Results Already Reported

(Eredményjelentés mar
létrehozva)

Unable to deliver email
notifications (E-mailek
kézbesitése sikertelen)

Time Skew Detected
(Idseltéres)

Lépés

Rendszer

Rendszer

Kényvtar
elékészitése

Nem korrigalhato hibak

A nem korrigalhaté hibék olyan dllapotot jelentenek, ahol semmilyen tovabbi lépéssel nem folytathaté a vizsgalat.

Ertesftés

Batch Failure (Sarzshiba)

Report Generating Failure
(A jelentés hibat general)

Lépés
Koényvtar
elékészitése

Jelentéskészités

Idépont

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

A rendszer nem tudja
kézbesiteni az e-mailes
értesitéseket.

A szoftver azt érzékelte, hogy
a Workflow Manager
id6bélyegzbje és a szerver
helyi ideje kozott tobb mint

1 percnyi eltérés van.

Idépont

Sarzs minéség-ellenbérzése
sikertelen.

A rendszer nem tudta
|étrehozni a jelentést.

Riasztasi szint

Tevékenység

Figyelmeztetés

Figyelmeztetés

Riasztasi szint

Megjegyzés

Riasztas

E-mail

lgen

NA

Nem

E-mail

lgen

lgen

Ajanlott mdvelet

None (Nincs)

1. Ellenédrizze, hogy a rendszerben helyesen
vannak-e megadva az e-mail-beallitasok. Lasd: A
rendszer e-mailes értesitéseinek beallitasa, 28.
oldal.

2. Kildjon proba e-mailt. Lasd: A rendszer e-mailes
értesitéseinek beallitasa, 28. oldal.

3. Inditsa ujra a szervert. Ha a probléma a lépések
végrehajtasa utan is fennall, fel kell venni a
kapcsolatot e-mailben az lllumina miszaki
Ugyfélszolgalataval.

1. Ellenédrizze a helyi idét a Workflow Manager
alkalmazast futtatd gépen.

2. Ellendrizze az Onsite Server helyi idejét a webes
kezel6fellleten (Server Status (Szerver allapota)
lap).

Ajanlott mivelet

Kezdje Ujra a kbnyvtarlemezelést.

e Ellendrizze, hogy mennyi szabad hely all
rendelkezésre. Lasd: Ajanlott mdveleti eljdrasok,
65. oldal. Ha kevés a szabad hely, szabaditson
fel némi helyet vagy készitsen biztonsagi
masolatot az adatokrol. Lasd: Ajanlott mdveleti
eljarasok, 65. oldal.

e | ehetséges hardverhiba. Inditsa ujra a szervert.
Ha a probléma a Iépések végrehajtasa utan is
fennall, fel kell venni a kapcsolatot e-mailben az
lllumina mUszaki Ugyfélszolgalataval.
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Ertesftés
Failed to Parse Run
Parameters file (Futtatasi

paraméter fajl elemzése
sikertelen)

Unrecognized Run
Parameters (Ismeretlen
futtatasi paraméterek)

Invalid Run Parameters
(Ervénytelen futtatasi
paraméterek)

No Pool Barcode found
(Pool vonalkéd nem
talalhato)

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

Unable to read Pool
Barcode File (Pool
vonalkéd fajl beolvasasa
sikertelen)

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

Sequencing Timed Out
(Szekvenalas id6tullépése)

Lépés

Szekvenalas

Szekvenalas

Szekvenalas

Szekvenalas

Szekvenalas

Szekvenalas

Szekvenalas

Szekvenalas

Idépont

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

A szoftver altal beolvasott
futtatasi paraméterek nem
kompatibilisek a
rendszerrel.

A szoftver altal beolvasott
futtatasi paraméterek nem
kompatibilisek a
vizsgalattal.

A szoftver nem tudta egy
ismert pool vonalkédhoz
tarsitani a szekvenalasi

futtatas aramlasi cellajat.

A szekvenalasi futtatas

befejez6dott, de a rendszer

nem talalja a pool
vonalkédot tartalmazo fajlt.

A pool vonalkédot
tartalmazo fajl megseérdlt.

A pool vonalkéd fajl egy
masik aramlasicella-
azonositéra hivatkozik,
mint ami a szekvenalasi
futtatashoz van téarsitva.

A szekvenalasi futtatas
nem fejez8dott be a
meghatarozott idén belll.

Riasztasi szint

Figyelmeztetés

Figyelmeztetés

Figyelmeztetés

Figyelmeztetés

Riasztas

Riasztas

Riasztas

Figyelmeztetés

E-mail

lgen

lgen

lgen

lgen

lgen

lgen

lgen

lgen

Ajanlott mdvelet

A RunParameters.xml fajl megsértlt. Ellenérizze a
szekvenalogép konfiguraciojat és reszekvenalja a
poolt.

A szoftver nem tudta felépiteni a szekvenalasi
futtatasi paramétereket a szekvenaldgép
konfiguracios fajljabdl. Ellendrizze a
szekvenaldgép konfiguraciojat és reszekvenalja a
poolt.

A szoftverkompatibilitasi teszt eredménye
sikertelen. Ellendrizze a szekvenaldgép
konfiguraciojat és reszekvenalja a poolt.

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

A szekvenaldgép lehetséges hibaja. Forduljon az
lllumina mUszaki Ugyfélszolgalatahoz.

A szekvenaldgép vagy a haldzat lehetséges
hibdja. Forduljon az llumina mUszaki
Ugyfélszolgalatahoz.

A szekvenaldgép lehetséges hibaja. Forduljon az
lllumina mdszaki tgyfélszolgalatahoz.

Ellendrizze a szekvenaldogépet és a halozati
kapcsolatot. Szekvenalja ujra a poolt.
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Ertesités

Sequencing QC files
generation failed
(Szekvenalas minéség-
ellendérzési fajliainak
létrehozasa sikertelen)
Sequencing QC failed
(Szekvenalas mindség-
ellenérzése sikertelen)

Analysis Failed for
Maximum number of
attempts (Elemzés
tébbszori ujraprobalkozas
utan is sikertelen)

Analysis Post-Processing
Failed (Elemzés
utofeldolgozasa sikertelen)

Analysis Upload Failed
(Elemzés feltoltése
sikertelen)

Lépés
Szekvenalas
min&seég-
ellenérzése

Szekvenalas
mindség-
ellenérzése

Elemzés

Elemzés utan

Elemzés utan

Idépont

A szekvenalasi futtatas
befejez6dott, de az InterOp
mindség-ellendrzési fajlok
sérultek.

A szekvenalasi futtatas
befejez6dott, de a
szekvenalas mindség-
ellenérzésének eredménye
sikertelen.

Tdbbedszeri prébéalkozasra
sem sikertlt lefuttatni az
elemzést. A rendszer nem
probalkozik tovabb.

A szoftver nem tudta
utofeldolgozni az elemzés
eredményeit.

A szoftver nem tudta
feltdlteni az elemzés
eredményeit az
adatbazisba.

Riasztasi szint

Riasztas

Megjegyzés

Figyelmeztetés

Riasztas

Riasztas

E-mail

lgen

lgen

lgen

lgen

lgen

Ajanlott mdvelet

Ellenérizze a szekvenaldgépet és a haldzati
kapcsolatot. Szekvenalja ujra a poolt.

Szekvenalja Ujra a poolt.

Szekvenalja Ujra a masodik poolt.

e NAS hasznalata esetén ellendrizze a haldzati
kapcsolatot. Lasd: Ajanlott mdiveleti eljardasok,
65. oldal.

e | ehetséges hardverhiba. Inditsa Ujra a szervert.
Ha a probléma a Iépések végrehajtasa utan is
fennall, fel kell venni a kapcsolatot e-mailben az
lllumina mUszaki Ugyfélszolgalataval.

e NAS hasznalata esetén ellendrizze a haldzati
kapcsolatot. Lasd: Ajanlott miveleti eljarasok,
65. oldal.

¢ | ehetséges hardverhiba. Inditsa ujra a szervert.
Ha a probléma a Iépések végrehajtasa utan is
fennall, fel kell venni a kapcsolatot e-mailben az
lllumina mUszaki Ugyfélszolgalataval.
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Ajanlott muveleti eljarasok

Muaveletazonosité  Ajanlott mivelet

1 Ellendrizze a haldzati
kapcsolatot

2 Ellenérizze, hogy mennyi
szabad hely all rendelkezésre

3 Szabaditson fel helyet/
készitsen biztonsagi masolatot
az adatokrol

Lépések

Gondoskodjon réla, hogy a tavoli NAS és a helyi gép ugyanazon a haldzaton legyenek.
1. Ifa be a Windows parancssorba (cmd) a ping <Szerver IP-cfme> parancsot
NAS hasznalata esetén a NAS-szal valé kapcsolatot is ellenérizze.
2. Ellendrizze, hogy minden csomag megérkezik-e.
Ha vannak elveszett csomagok, akkor forduljon a rendszergazdahoz.
3. Ellendrizze a kapcsolatot:
a. Jelentkezzen be az Onsite Server webes kezel6fellletén.
b. A Dashboard (Infépult) képernyén valassza a Folder (Mappa) lehetéséget.
c. A teszt lefuttatasahoz valassza ki a Test (Teszt) lehetéséget. Ha a teszt sikertelen, ellenérizze,
hogy minden beallitas megfeleléen van-e konfiguralva. Lasd: Megosztott halozati meghajtok
szerkesztése, 26. oldal. oldal.

Gondoskodjon réla, hogy a Windowsos gépen az Onsite Server Input mappanak legyen kilén
meghajtoja. Tovabbi informaciok: Szervermeghajtok kiosztasa, 35. oldal. oldal.

A jobb egérgombbal kattintson az Input mappara mutaté meghajtéra. Valassza ki a Properties
(Tulajdonsagok) lehet6séget, majd tekintse meg a szabad helyre vonatkozé informaciokat.

Az lllumina rendszeres adatmentést javasol, illetve hogy a szekvendlasi adatokat mindig a szerveroldalon
taroljak. Tovabbi informaciok: Megosztott halézati meghajtok kezelése, 25. oldal. oldal.
1. Az Onsite Serveren, helyileg tarolt adatok esetében:
Gondoskodjon rdla, hogy a Windowsos gépen az Onsite Server Input mappanak legyen kilén
meghajtéja. Tovabbi informacidk: Szervermeghajtok kiosztasa, 35. oldal. oldal.
a. Kattintson duplan az Input mappara, majd a megnyitasahoz adja meg a belépési adatokat.
b. Megjelennek a szekvenaldsi adatok — a mappak neve megegyezik a szekvenalasi futtatasok
nevével.
c. Tordlje a feldolgozott szekvenalasi mappakat, vagy készitsen réluk biztonsagi masolatot.
2. Tavoli NAS-on tarolt adatok esetén:
Gondoskodjon réla, hogy a tavoli NAS és a helyi gép ugyanazon a halézaton legyenek.
Nyissa meg a tavoli meghajton lévé mappat. A belépési adatokat illetéen forduljon a
rendszergazdahoz.
a. Megjelennek a szekvenalasi adatok — a mappak neve megegyezik a szekvenalasi futtatasok
nevével.
b. Tordlje a feldolgozott szekvenalasi mappakat, vagy készitsen roluk biztonsagi masolatot.
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Probléma

Nem indul el a
rendszer.

Az adatbazis
visszaallitasa
szlkséges.

Rendszereltérés.

RAID vezérlé
riasztas.

Ajanlott mivelet

Ha a rendszer az Assay Software elinditasa soran hibat észlel, akkor a Log In (Bejelentkezés)
képernyd helyett a hibak 6sszefoglalasa jelenik meg. Vegye fel a kapcsolatot az lllumina mdszaki
Ugyfélszolgalataval és jelentse a jelzett hibakat.

Ha vissza kell allitani az adatbazist, akkor forduljon az lllumina szervizmérndkeihez.

Rendszereltérés észlelése esetén az Assay Software nem dolgozza fel az egyéb
rendszerkomponensektdl érkez6 adatokat. llyenkor egy rendszergazdanak vissza kell allitania a
rendszert.

A RAID vezérl6 riasztasanak elnémitasahoz egy rendszergazdanak meg kell nyomnia a Server alarm
(Szerverriasztas) gombot az Assay Software infopultjanak Server Status (Szerver allapota) lapjan. Ha
megnyomtak ezt a gombot, utdna vegye fel a kapcsolatot az lllumina muszaki Ugyfélszolgalataval a
tovabbi segitségeért.

Az Onsite Serveren elbre telepitett adatkészletek lehetévé teszik a szerver és az elemzémotor mikoddésének

e

llenérzését.

A szerver tesztelése

Ez a teszt egy szekvendlasi futtatast és egy elemzésjelentés-készitést szimulal az Analysis Pipeline tényleges
elinditasa nélkUl. Ez a teszt az Onsite Server megfelelé mikddésének, valamint a jelentések és e-mail-
értesitések megfeleld létrehozasanak ellendrzésére szolgal. Idétartam: kortlbelll 3-4 perc.

Eljaras

;
2
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Nyissa meg a csatlakoztatott bemeneti mappat, majd nyissa meg a TestingData mappat.

Készitsen masolatot az aldbbi, a TestingData mappaban talalhaté mappak egyikérdl:
A NextSeq adatok esetén: 170725_NS500110_0382_AHT3MYBGX2_Copy_Analysis_Workflow.
A NextSegDx adatok esetén: 180911_NDX550152_0014_AXXXXXXXDX_Copy_Analysis_Workflow.

Nevezze at az atmasolt mappat ugy, hogy az _XXX-re végz&djon, ahol _XXX a tesztfuttatas sorszama.
Példaul, ha az eredeti mappa _002-re végzddik, akkor az atmasolt példany neve _003-ra végzddjon.

Helyezze at az atnevezett mappat a bemeneti mappaba.

Varjon 3-5 percet, hogy befejez6djon a futtatas. Gy6z8djdn meg rdla, hogy megkapta-e az aldbbi e-mail-

értesitést:

a Szekvenalasfuttatasi elemzés megkezdve
b A szekvenalasi futtatas NIPT-jelentése létrejott

Tarsitsa mindkét jelentést a mappa szekvenalési nevéhez.

A kimeneti mappaban nyissa meg a TestData_NS_CopyWorkflow or TestData_NDx_CopyWorkflow
mappat és ellendrizze, hogy megvan-e az aldbbi jelentések egyike:
NextSeq esetében: TestData_NS_CopyWorkflow_C_TestData_NS_CopyWorkflow_PoolC_
HT3MYBGX2_nipt_report_YYYYMMDD_HHMMSS.tab.
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NextSeqDx esetében: TestData_NDx_CopyWorkflow_C_TestData_NDx_CopyWorkflow_PoolC_
XXXXXXXDX _nipt_report_YYYYMMDD_HHMMSS.tab.
A fajlnak kb. 7 Kb-osnak kell lennie.

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

‘&7 MEGJEGYZES
" Ha szabad helyre van szlikség, akkor tordlheti a régi tesztfajipéldanyokat.

Teljes tesztadatelemzés futtatasa

Ez a teszt egy teljes elemzési futtatast hajt végre. Akkor futtassa le ezt a tesztet, ha a szerver nem képes
feldolgozni vagy elemezni az adatokat, vagy ha idétullépési hibat okoz. Idétartam: Kb. 4-5 éra.

Eliaras
1 Nyissa meg a felcsatolt bemeneti mappat, majd nyissa meg a TestingData mappat.

2 Nevezze at az aldbbi mappat ugy, hogy a végéhez hozzateszi a _000 utdtagot: 180911_NDX550152_
0014_AXXXXXXXDX_FullRun.
Az utdtag gondoskodik réla, hogy minden szekvenalasi futtatas neve egyedi legyen. Ha a futtatas mar
tartalmaz utdtagot, akkor Ugy nevezze at a mappat, hogy az utétag szamat eggyel noveli.

3 Helyezze at az atnevezett mappat a bemeneti mappaba.

4 Varjon 4-5 ¢rat, hogy befejez6djon az elemzés. Gydz8djon meg rdla, hogy megkapta-e az alabbi e-mail-
értesitést:

a Szekvenalasfuttatasi elemzés megkezdve
b A szekvendlasi futtatas NIPT jelentése Iétrejott

Tarsitsa mindkét jelentést a mappa szekvenalasi nevéhez.

5 Akimeneti mappaban nyissa meg a TestData_NDx_FullRun mappat és ellendrizze, hogy megvan-e az
alabbi jelentés: TestData_NDx_FullRun_C_TestData_NDx_FullRun_PoolC_XXXXXXXDX_nipt_report_
YYYYMMDD_HHMMSS.tab.

A fajinak kb. 7 Kb-osnak kell lennie.

6 Helyezze vissza a tesztszekvencia-futtatast a TestingData mappaba.
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D. fliggelek: Tovabbi informacidéforrasok

A kovetkezd dokumentaciok az lllumina honlapjardl télthetdk le.

Informéaciéforras Leiras

VeriSeq NIPT Solution v2 — terméktajékoztatod Bemutatja a terméket és felhasznalasi céljat, leirja hasznalatanak modjat és
(dokumentumszam: 1000000078751) a hibaelharitasi folyamatokat.

Microlab® STAR Line felhasznadldi kézikdnyv, A Hamilton Mircolab STAR automatizalt folyadékkezelé mUszer hasznalati és
Hamilton dokumentum-azonositd: 624668 karbantartasi utmutatojat, valamint mlszaki adatait tartalmazza.

A dokumentaciok eléréséhez, szoftverek letdltéséhez, online képzésekhez és a gyakran ismételt kérdések
megtekintéséhez latogasson el a VeriSeq NIPT Solution v2 tamogatasi oldalaira.
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http://support.illumina.com/

E. fUggelék: Roviditések

Révidités Definicié

BCL Bazisazonosito fajl

CE-IVD Eurdpai megfeleléségi jelzés, mely azt igazolja, hogy a termék alkalmas in vitro
diagnosztizalasra.

cfDNS Sejtmentes DNS

DNS Dezoxiribonukleinsav

DNS Tartomanynévrendszer

FASTQ Szoveges fajlformatum, amely a szekvenaldmiszerek kimenetét tarolja.

FF Magzati frakcio

FIFO |[d&rendi sorrend

iFACT Kulonalld magzati aneuploiditasi konfidencia vizsgalat

IP Internetprotokoll

LIMS Laboratoériumi adatkezel6 rendszer

LIS Laboratériumi informacios rendszer

LLR Log Likelihood Ratio

MAC Médiahozzaférés-vezérlés

NAS Haldzatra csatlakoztatott tarold

NES Nem kizart terliletek

NGS Uj generacios szekvenalds

NIPT Nem invaziv prenatalis vizsgalat

NTC Nincs templatkontroll

NTP Haldzatiid6-protokoll

PF Ateresztész(iré

PQ Folyamatkvalifikalas

QC Minéség-ellendrzés

Regex Gyakran el6forduld kifejezés. Olyan karaktersor, mely stringparosité algoritmusokkal az
adatok validalasara hasznalhato.

RTA Valds idejd elemzés

RUO Kizarolag kutatasi célokra

SCA Nemikromoszdma-aneuploiditas

SDS Biztonsagi adatlapok

SHA1 Biztonsagos kivonat algoritmus 1

SSL Biztonsagos kapcsolati réteg
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Ha mUszakitamogatasra van szuksége, vegye fela kapcsolatot az lllumina
mUszaki Ugyfélszolgalataval.

Weboldal: www.illumina.com
E-mail: techsupport@illumina.com

Az lllumina Ugyfelszolgalatitelefonszamai

Régid
Eszak-Amerika
Ausztrélia
Ausztria
Belgium

Dania
Dél-Korea
Egyesiilt Kiralysag
Finnorszag
Franciaorszag
Hollandia
Hongkong, Kina
frorszag

Japan

Kina
Németorszag
Norvégia
Olaszorszag
Spanyolorszéag
Sviajc
Svédorszag
Szingapur
Tajvan, Kina
Uj-Zéland
Egyéb orszagok

Biztonsdgi adatlapok (SDS-ek) — Az lllumina support.illumina.com/sds.html cimen elérheté weboldalan

talalhatok.

A termék dokumentacidja letdlthetd a support.illumina.com weboldalrdl.
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Ingyenesen hivhaté
+1-800-809-4566
+1-800-775-688
+43 800006249
+32 80077160
+45 80820183
+82 80 234 5300
+44 8000126019
+358 800918363
+33 805102193
+31 8000222493
800960230

+353 1800936608
0800.111.5011
400-066-5835
+49 8001014940
+47 800 16836
+39 800985513
+34 911899417
+41 565800000
+46 850619671
+1.800.579.2745
00806651752
0800-451-650
+44-1799-534000
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Regionalis

+43 19286540
+32 34002973
+45 89871156

+44 2073057197
+358 974790110
+33 170770446
+31 207132960

+353 016950506

+49 8938035677
+47 21939693
+39 236003759
+34 800300143
+41 800200442
+46 200883979
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