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الاستخداممنالغرض
NextSeqجهازيعُدّ 550Dxًجهازاستخدامويجب.المختبريةالتشخيصيةالفحوصاتفياستخدامهاعندالنوويالحمضلمكتباتالتسلسللإجراءمخُصصا

NextSeq 550Dxمعتمدةأوعليهامصُدَّقأوومسُجّلة،محُددةمختبريةتشخيصيةوكواشفتحليليبرنامجمع.

الأساسيةالعملآليات
NextSeqجهازIlluminaيعُدّ 550Dxًقبَِلمنللاستخداممصُممأنهكماالمختبريةالتشخيصفحوصاتباستخدامالنوويالحمضلمكتباتتسلسللإجراءمصُمما

NextSeqفإنبه،الخاصللإدخالوبالنسبة.السريريةالمعاملفيالمجُراةالمختبريةالتشخيصيةالإجراءاتفيوالمدُربينالمؤهلينالسريريةالمختبراتموظفي
550Dxخلاياإحدىعلىالعينةمكتباتوتُلتقط.المضُخمةالأهدافإلىالمُلتقطةوالتسلسلاتالعينةمؤشراتتضُافحيثالنوويالحمضمنالمنُشأةالمكتباتيستخدم

الإنهاءأداةطريقة)SBS(التخليقخلالمنالتسلسلكيمياءوتستخدم).SBS(التخليقخلالمنالتسلسلكيمياءباستخدامالجهازفيالتسلسللإجراءوتخضعالتدفق
-Realبرنامجويجُري.الناميةDNAالنوويالحمضأشرطةفيمدُمجةتكونلأنهافلوريةبمادةالموسومةالفرديةالنيوكليوتيديةالقواعدلاكتشافللانعكاسالقابلة

Time Analysis)RTA(ًيمُكنالأساسي،التحليلمنالانتهاءوعند.تسلسلدورةكلفيوذلكقاعدة،لكلالجودةدرجةويعُيِّنالأساسيوالاستدعاءللصورةتحليلا
NextSeqيستخدم.الأساسيةالاستدعاءاتلمعالجةالجهازعلىثانويتحليلتنفيذ 550Dxمتغيرلوحداتوبالنسبة.العملسيرعلىبناءًمختلفةثانويةتحاليلنماذج
VCF(المتغيّراستدعاءبتنسيقملفاتوإنشاءالمتغيّرواستدعاءوالمحاذاة،،FASTQملفوإنشاءالبيانات،موزعّالمعالجةتتضمّنالجسدي،المتغيّرأوالجنسيالخط
.المرجعيالجينومفيمحُددةمواقعفيعليهاالعثورتمالتيالمتغيّراتحولمعلوماتgVCFوVCFملفاتتتضمّن).gVCFو

المزدوجالتشغيلتكوين
NextSeqيتضمّن 550Dxتشخيصيوضعفيإماالجهازاستخداملتمكينالمزدوجالتشغيلتكويناتأحد)Dx(البحثيللاستخداموإما)RUO(وتنُفذَّ.فقط

التسلسلكواشفسوىاستخداميجوزولا.التشخيصيالوضعفيالجسدي،والمتغيرالجنسيالخطمتغيروحداتذلكفيبما،المختبريةالتشخيصيةالتسلسلفحوصات
NextSeqبجهازالخاصةالإجراءوقيودالأداءخصائصوضعوتم.التشخيصيالوضعفيالمختبريبالتشخيصالخاصة 550Dxالخطمتغيروحدتيباستخدام
.التشخيصيالوضعفيالجسديوالمتغيرالجنسي

الإجراءقيود
شخيصفيالاستخداملأغراض.1 .فقطالمختبريالت

NextSeqكواشفمجموعةمعاستخدامهاعندالجسدي،والمتغيّرالجنسيالخطمتغيّرلوحداتيمُكن.2 550Dx High Output Reagent Kit v2
NextSeqكواشفمجموعةأو)دورة300( 550Dx High Output Reagent Kit v2.5)300يليماتقديم،)دورة:

)Gb(قاعدةجيجا90≥التسلسلإخراج•

)bp(قاعدياًزوجا150ً×2)الطرفينمزدوجةتشغيلعمليةفي(القراءةطول•

™NextSeqجهاز 550Dx
العبوةنشرة
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قاعدياًزوجا150ً×2القراءةطولعندمنهاأكبرأو%75≥30الجودةلدرجةمساويةقواعد•
%99.9منأكبرأساسياستدعاءدقةإلىيشُيرما،)Phred(فريدمقياسعلى30≥بقيمةجودةدرجاتأكبرأوالقواعدمن%75تحصل

زوجا25ً>المحتوىطولفيهايكونوالتي،)الدمجحالاتأوالحذوفاتأوالإدخالات،(الإنديلعلىتحتويالتيللقراءاتمحاذاةالفحصبرنامجيجُريلا.3
.قاعدياًزوجا25ً>طولهيكونالذيالإنديلاكتشافالفحصبرنامجعلىيتعذّروبالتالي،.قاعدياً

.البريالنوعذيالنمطمنالمنطقةأنعنالإبلاغإلىيؤديماالمرتفع،المتغيّرالمحتوىذاتالأمبليكونقراءاتمحاذاةعلىالفحصبرنامجيعمللاقد.4
:يليماالمرتفعالمحتوىهذامثليتضمّن

الإنديلطفراتمنثلاثمنأكثرعلىتشتملقراءات•

(SNV(المفردالنيوكليوتيدمتغيرمحتوىمعالأقلعلىقاعدياًزوجا30ًبطولقراءات• > مناطقباستثناء(المستهدفالأمبليكونطولإجماليمن4%
)المسبار

(SNV)المفردالنيوكليوتيدمتغيرمحتوىمعقاعدياًزوجا30ً<بطولقراءات• > )المسبارمناطقذلكفيبما(الأمبليكونطولإجماليمن10%

ملففيمنفصلةحجماًأصغركمتغيّراتالكبيرة،الإنديلوطفرات)MNVs(النيوكليوتيداتمتعددمتغيراتتشملالتيالحجم،كبيرةالمتغيراتتردِقد.5
.VCFبتنسيقالإخراج

المتُجانبةالأمبليكونجزيئاتبينالتداخلمنأكبرالحذفطولكانإذاالمتُجانبةالأمبليكونجزيئاتمناثنينشمولعندتفويتهاأوالحذفمتغيراتتصفيةيمُكن.6
.يسُاويهاأو

الأمبليكونجزيئاتذاتللمناطقبالنسبة.متُداخلةأمبليكونجزيئاتأيتوجدولامباشرةًالمشَرعاتأحدبجوارحدثإذاالإنديلعنالكشفمنالنظاميتمكنلا.7
بينالتداخلمنطقةكانتإذاالمثال،سبيلفعلى.عنهالكشفيجبالذيالحذفحجممنأقلالتداخلمنطقةتكونعندماالحذوفاتاكتشافللفحصيمكنلاالمتداخلة،

أحدعنالكشفويمُكن.القاعدتانهاتانذلكفيبماحذوفاتأيعنالكشفالفحصعلىيتعذّرفعندئذٍقاعدتين،عنعبارةالمتجاورةالأمبليكونجزيئاتمناثنين
.القاعدتينهاتينمنأيٍفيالفرديةالقواعدحذوفات

الحذوفاتأوالإدخالاتأوالطفرات،أوالأساسي،الأشكالتعددمنكليؤثرأنيمكنالتهجين،إلىتستندمكتبةبإعدادخاصعملسيرأيفيالحالهووكما.8
:المثالسبيلعلى.التسلسلعمليةخلالتجُرىالتيوالاستدعاءاتبالمسبارفحصهيجُرىالذيالأليلعلىالنوكليوتيد،بقليلالمرتبطةالمناطقفي

.مزيفةسلبيةنتيجةعنهتنتجالذيالأمرالمشَرعمنطقةفيمتغيّرمعالمطاورةمرحلةفيالمتغيّرتضخيميتملاقد•

.الزيجوتمتماثللمتغيّرصحيحغيراستدعاءعنهينتجماالمرجعي،الأليلتضخيممنالمشَرعمنطقةفيالمتغيّراتتمنعقد•

.للمشَرعالمجاورةالقراءةنهايةعندكاذبإيجابياستدعاءفيالمشَرعمنطقةفيالإنديلمتغيّراتتتسببقد•

.المحاذاةعمليةأثناءطفيفبشكلٍقصهوتمواحدةقراءةنهايةمنبالقربحدثإذاالشريطانحرافنتيجةالإنديلتصفيةيمُكن.9

.فقطالجسديالمتغيروحدةفيوتردِالصغيرة)MNVs(النيوكليوتيداتمتعددمتغيراتمنالتحققيتملم.10

أحدبأنالإبلاغقبلالمجُاورةالمتغيّراتاعتباركفيضعولذلك،.VCFلتنسيقوفقاًالسابقةالقاعدةإحداثياتفيVCFبتنسيقملففيالحذوفاتتردِ.11
.الزيجوتمتماثلمرجععنعبارةالفرديةالأساسيةالاستدعاءات

:الجنسيبالخطالخاصةالقيود.12

NextSeqجهازيعُدّ• 550Dxًونمطالزيجوتومتغايرالزيجوت،متماثلالمثال،سبيلعلى(الجنسيالخطمتغيّرلاستدعاءكميّةنتائجلتقديممصُمما
NextSeqبجهازالخاصةالمحليالتشغيللمديرالجنسيالخطمتغيّروحدةباستخداموذلك،)البريالنوع 550Dx.

150هودقيقةبصورةالمتغيّرلاستدعاءاللازمالأمبليكونجزيئاتمنجزيءلكلللتغطيةالأدنىالحدّيكونالجنسي،الخطمتغيّروحدةمعالاستخداموعند•
والعددالعيناتعددويؤثر.الطرفينمقترنةمتداخلةقراءة300يكُافئماوهوالنووي،الحمضمنداعماًجزءًا150وجوديلزملذلك،ونتيجةً.مرة

.التغطيةعلىالآخرالجينوميوالمحتوىGCوالسيتوزينالجوانينمحتوىيؤثروقد.التغطيةعلىالمسُتهدفةللقواعدالإجمالي

.الزيجوتمتغايرأمالزيجوتمتماثلأنهعلىالمتغيراتأحدتعريفتمإذاماعلىالنسخعددتباينيؤثرأنيمُكن•

أوبأكملهالمتغيّرتسلسلكانإذاالمتغيّراتلتصفيةRMxNتكرارمُرشّحيسُتخدم.VCFبتنسيقملفاتفيمعيّنتكراريسياقفيالمتغيراتتصفيةتتم•
فيالأقلعلىتكراراتتسعةوجوديلزمالجنسي،الخطمتغيرولاستدعاء.المتغيّرلموقعالمجُاورالمرجعيالجينومفيمتكرربشكلموجودًامنهجزء

).R5x9(فقطقاعديةأزواج5حتىطولهايصلالتيالتكراراتفيالنظرويتم.المتغيرتصفيةتتمحتىالمرجع

NextSeqلجهازالداخليةالنشرة 550Dx
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.فقطواحدمتغيرعنالإبلاغواحدموقعفي)SNV(مفردنيوكليوتيدومتغيرإنديلوجودعنينتجقد•

.المحُددةالجسديةالقيود.13

NextSeqجهازيعُدّ• 550Dx،ًمنأكبرمتغيّرةتواتربنسبةجسديمتغيّروجودالمثال،سبيلعلى(الجسديالمتغيّرلاستدعاءنوعيةنتائجلتقديممصُمما
NextSeqبجهازالخاصةالمحليالتشغيللمديرالجسديالمتغيروحدةباستخداموذلك،)0.05يبلغللكشفحدٍمعلهامساويةأو0.026 550Dx.

تجمعاتمنتجمعلكلمرة450هودقيقةبصورةالمتغيّرلاستدعاءلازمأمبليكونلكلللتغطيةالأدنىالحدّيكونالجسدي،المتغيّروحدةمعالاستخداموعند•
متداخلةقراءة900يكُافئماوهوالنوكليوتيد،قليلتجمعاتمنتجمعلكلالنوويالحمضمنداعماًجزءًا450وجوديلزملذلك،ونتيجةً.النوكليوتيدقليل

الآخرالجينوميوالمحتوىGCوالسيتوزينالجوانينمحتوىيؤثروقد.التغطيةعلىالمسُتهدفةللقواعدالإجماليوالعددالعيناتعددويؤثر.الطرفينمقترنة
.التغطيةعلى

طولهايصلالتيالتكراراتفيالنظرويتمالمتغيّر،تصفيةتتمحتىالمرجعفيالأقلعلىتكراراتستةوجوديلزمالجسدي،المتغيّرلاستدعاءبالنسبة•
).R3x6(فقطقاعديةأزواج3حتى

منمجموعةعبرالمتغيراتعنللكشفمصُممةالوحدةتعُدّ.الجسديةوالمتغيّراتالجنسيالخطمتغيّراتبينالتمييزالجسديالمتغيّروحدةتستطيعلا•
.الجنسيالخطومتغيراتالجسديةالمتغيراتبينللتمييزالمتغيرتواتراستخداميتعذّرإنهإلاالمتغيرات،تواترات

النوويالحمضإجماليإلىبالنسبةالمتغيرتواترعلىللاكتشافعنهالمبُلغالحدّيعتمدإذ.المتغيراتاكتشافعلىالعينةفيالعاديالنسيجيؤثر•
.العاديةوالأنسجةالورمأنسجةمنكلٍمنالمسُتخلص

المنتجمكونات
Illuminaيتكون NextSeq 550Dxيليمما:

NextSeqجهاز.1 550Dx)20005715رقمكتالوج(

NextSeqجهازلـالبرمجيةالمكونات.2 550Dx،يليماذلكفيبما:

تطبيق
البرنامج

الوصفالوظيفة

تشغيلبرنامج
NextSeq

550Dx
)NOS(

للتحكمّ
في

تشغيل
الجهاز

خلالمنللاستخدامالصورإنشاءعلىويعملالتسلسلإجراءأثناءالجهازتشغيلعمليةNOSالتشغيلبرنامجتطبيقيدُير
Real-Timeبرنامج Analysis)RTA.(

برنامج
Real-
Time

Analysis
)RTA(

لإجراء
التحليل
الأوّلي

دورةكلفيشريحةلكلNOSالتشغيلبرنامجينُشئهاالتيالصور)RTA(الفعليالوقتفيالتحليلبرنامجتطبيقيحُوّل
.المحليالتشغيلمديرتحليللنماذجإدخالاتبمثابةتعُدّوالتيأساسي،استدعاءملفاتإلىالتسلسلتشغيلعمليةدوراتمن
.مستخدمواجهةعلى)RTA(الفعليالوقتفيالتحليلبرنامجتطبيقيحتويولا

التشغيلمدير
المحلي

واجهة
تحديد
النموذج

Localبرنامجيعُد Run Manager)وتحديدالمستخدم،لإدارةالجهازفيالمدُمجةالحلولأحد)المحليالتشغيلمدير
.الحالةومراقبةالمناسبالتحليلنموذج

NextSeqلجهازالداخليةالنشرة 550Dx
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تطبيق
البرنامج

الوصفالوظيفة

المتغيروحدة
الجسدي

لإجراء
التحليل
الثانوي

عمليةالمعالجةتلكتتضمّنالثانويالتحليلخلالمنالأساسيةالاستدعاءاتالمحليالتشغيلمديرتحليلوحدةبرنامجيعُالج
المتغيراستدعاءأداةتطبيقينُشئ.التقاريروإعدادالمتغيرواستدعاءوالمحاذاة،،FASTQملفاتوإنشاءالبيانات،توزيع

)Pisces(ملفاتVCFالجينوماتأحدفيمحُددةمواقعفيعليهاعثُرالتيالمتغيّراتحولمعلوماتتتضمّنالتي
.قياسهتمالذيالمتغيّرتكراريتضمّنكماالمرجعية،

متغيروحدة
الجنسيالخط

لإجراء
التحليل
الثانوي

عمليةالمعالجةتلكتتضمّنالثانويالتحليلخلالمنالأساسيةالاستدعاءاتالمحليالتشغيلمديرتحليلوحدةبرنامجيعُالج
المتغيراستدعاءأداةتطبيقينُشئ.التقاريروإعدادالمتغيرواستدعاءوالمحاذاة،،FASTQملفاتوإنشاءالبيانات،توزيع

)Pisces(ملفاتVCFالجينوماتأحدفيمحُددةمواقعفيعليهاعثُرالتيالمتغيّراتحولمعلوماتتتضمّنالتي
.الزيجوتمتماثلأوالزيجوتمتغايرأنهعلىمتغيّركليعُرّفكماالمرجعية،

Illuminaخادماختياري.3 DRAGENلجهازNextSeq 550Dx)التاليالبرمجيالمكونذلكفيبما،)20086130رقمكتالوج:

تطبيق
البرنامج

الوصفالوظيفة

Illumina
Run

Manager

واجهة
لاختيار
وحدة
التطبيق

Illuminaبرنامجتثبيتيتم Run ManagerخادمعلىDRAGENبرنامجيتيح.الجهازخارجوالموجودالاختياري
Illumina Run Managerوالتحليلالتسلسلتشغيلعمليةحالةومراقبةالتحليل،وحدةواختيارالمستخدمين،إدارة.

Illuminaخادميتوفر DRAGEN ServerلجهازالاختياريNextSeq 550Dxشركةبممثلاتصل.محددةبلدانفيIlluminaالتوافرعنللاستفسار
.الإقليمي

التشغيلظروف
NextSeqلجهازالموقعإعداددليلفي"البيئيةالاعتبارات"قسمراجعالتشغيل،ظروفحولالمعلوماتمنلمزيدٍ 550Dxستند رقم(م

1000000009869(.

المواصفاتالعنصر

الحرارةدرجةتعُدّ).مئوية°3±مئوية°22(مئوية°25إلىمئوية°19منالمعملحرارةدرجةتكونأنعلىاحرصالحرارةدرجة
أثناءمئويةدرجة°2±منأكثرالمحيطةالحرارةدرجةتختلفألاعلىواحرص.للجهازالتشغيلحرارةدرجةهيهذه

.الاستخدام

%.80و‏20بينالمتكاثفةغيرالنسبيةالرطوبةتكونأنعلىاحرصالرطوبة

.والشبكاتالأمانقسمراجع،Illuminaبأنظمةالخاصةوالمعلوماتوالتنبيهاتالأمان،إرشاداتأحدثعلىللاطلاع
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والموادالمعدات

منفصلةبصورةتباعالتيالمطلوبة،والموادالمعدات
NextSeqكواشفمجموعة 550Dx High Output Reagent Kit v2.5 20028870رقمكتالوج،)دورة75)

NextSeqكواشفمجموعة 550Dx High Output Reagent Kit v2.5 20028871رقمكتالوج،)دورة300)

متوفرةغيرالمطلوبة،والموادالمعدات
التسلسلتشغيلعملياتأجلمنتوفيرهاالمستخدمعلىيلزمالتيالمستهلكات

الغرضالموردالمستهلكةالمادة

%70بنسبةآيزوبروبيلكحولية،مناديل
أو

%70بنسبةإيثانول،

VWR،714-95041رقمكتالوج
)يعادلهماأو(

العامالمختبرمورد

العامةوالأغراضالتدفقخلاياتنظيف

026-21905رقمكتالوج،VWRالوبرقليلةمعمليةأنسجة
)يعادلهماأو(

العامةوالأغراضالتدفقخلاياتنظيف

الجهازصيانةأجلمنالمستخدميوفرهاالتيالمستهلكات

الغرضالموردالمستهلكةالمادة

NaOCl,5%تركيز
)الصوديومهيبوكلوريت(

Sigma-Aldrich،رقمكتالوج
239305

)المختبراتجودةدرجةيعادلماأو(

المخففاليدوي؛التشغيلبعدماغسيلباستخدامالجهازغسل
%0.12إلى

رقمكتالوج،20Sigma-Aldrichتوين
P7949

إلىالمخففاليدوي؛الغسلخياراتباستخدامالجهازغسل
0.05%

)يدويغسيل(الجهازغسلالعامالمختبرموردالمختبراتلمعاييروفقاًالجودةعاليماء،

للتبريدالجهازيستوعبهاالتيالهواءكميةتنظيف20063988رقمكتالوج،Illuminaالهواءمرشح
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المختبراتلمعاييروفقاًالجودةعاليالماءاستخدامإرشادات

المياهمنفقطالتاليةالفئاتباستخدمقم.أبدًاالصنبورماءتستخدملا.الجهازإجراءاتلتنفيذالأيوناتمنزوعماءأوالمختبراتلمعاييروفقاًالجودةعاليالماءدائماًاستخدم
:يعادلهاماأو

الأيوناتمنزوعالماء•

•Illumina PW1

)MΩ(أومميجا18ماء•

)Milli-Q(النقاءعاليةمياه•

)Super-Q(النقاءفائقةمياه•

جزيئيةبيولوجيابدرجةمياه•

والاحتياطاتالتحذيرات
تنبيه

طلبعلىبناءأوبهايعملالتيالولايةقانونبموجبلهمُرخَّصآخرممارسأمالطبيببواسطةسواءالجهازهذابيعالأمريكيالفيدراليالقانونيحظر
.باستخدامهمنهبتوصيةاوالجهازلاستخداممنه

NextSeqجهازمعللاستخدامIlluminaتقدّمهاالتيالكواشفمكوناتبعضتحتوي.1 550Dxتحدثقد.خطرةتكونأنيُحتملكيميائيةموادعلى
ومعطفوالقفازات،العين،واقيةذلكفيبماالحماية،معداتارتدِ.والعينللجلدوملامستهاوابتلاعها،المواد،تلكاستنشاقطريقعنالشخصيةالإصابة
الإقليمية،واللوائحللقوانينوفقاًمنهاوتخلصكيميائيةنفاياتباعتبارهاالمستخدمةالكواشفمعتعامل.للمخاطرالتعرضلتجنبالمناسبالمختبر

على)SDS(السلامةبياناتأوراقراجعوالسلامة،والصحةبالبيئةصلةذاتإضافيةمعلوماتعلىللحصول.بهاالمعمولوالمحليةوالوطنية،
support.illumina.com/sds.html.

Bالنوعمنالوبائيالكبدِالتهابوفيروس،)HIV(البشريةالمناعةنقصلفيروسمعُديةكانتلوكماالدمعيناتجميعمعتعامل.2 (HBV(،الأخرىوالعوامل
).العالميةالوقايةوسائل(الدمعبرتنتقلالتيللأمراضالمسُببة

.كبيرةبدرجةالعينةجودةانخفاضأوبالأخطاءمشوبةنتائجإلىموضحهوكماالإجراءاتاتباععدميؤديقد.3

.المخُصصةالعملمناطقفيالتدخينأوالمشروباتأوالطعام،تناولوتجنب.الشفطبطريقةالموادلسحبالفمّتستخدمولا.المعُتادةالمعمليةالاحتياطاتاتخّذ.4
وكواشفالعيناتمعالتعاملبعدجيدًايديكواغسل.المجموعةوكواشفالعيناتمعالتعاملعندمنهاالتخلصيمُكنالتيالمختبريةوالمعاطفالقفازاتوارتدِ

.المجموعة

الكواشف،تلويثمن)PCR(البوليميراتسلسلةتفاعلمنتجاتلمنعالجيدةالمختبريةالصحيةوالنظافةالسليمةالمختبريةالممارساتعلىالحفاظيلزم.5
.بهاموثوقوغيردقيقةغيرنتائجظهورفي)PCR(البوليمراتسلسلةتفاعلتلوثيتسببفقد.الجينوميالنوويالحمضوعيناتوالأجهزة

الحرارة،وموانعالماصّة،وأطرافالماصاّت،مثل،(التضخيمبعدوماالتضخيمقبلمامناطقفيمخُصصةومستهلكاتمعداتوجودمنتأكدّالتلوّث،لمنع.6
).المركزيالطردوأجهزةالدواميةوالخلاطات

العينةبأسماءالمرتبطةالمؤشرمشَرعاتملءعلىالمحليالتشغيلمديريعمل.المطبوعاللوحةتخطيطتصميممعتماماًالعينةاقترانمؤشريتطابقأنيجب.7
عدمحالاتعنينتجوقد.التسلسلتشغيلعمليةبدءقبلبالعيناتالمرتبطةالمؤشرمشَرعاتمنبالتحققالمستخدموننصح.الوحدةفيإدخالهاعندوذلكتلقائياً،
.النتائجعنالصحيحغيروالإبلاغالإيجابيةالعينةتحديدعلىالقدرةعدماللوحةومخُططالعينةنتائجبينالتطابق

تعليماتعلىللاطلاعالمستخدمدليلواستشِر.الفيروساتضدالكمبيوترجهازلحمايةالمستخدميُوفرهالذيالفيروساتمضادبرنامجبتثبيتبشدةيُوصى.8
.التثبيت
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NextSeqتشغِّللا.9 550Dxوفولتيةالخطيللجهدالتعرضاحتمالإلىالألواحمِنأيٍّإزالةمعالجهازتشغيليؤديقدإذ.اللوحاتمِنلوحةأيإزالةمع
.المباشرالتيار

.حروقحدوثإلىيؤديوقدمئويةدرجة95ومئويةدرجة22بينالحجرةهذهفيالسخاّنيعملإذ.التدفقخليةحجرةفيالتدفقخليةمنصةتلمسلا.10

.مناولتهأسُيئتأوسقطإذاخطيرةإصابةيسببوقدتقريباً،رطلا185ًالجهازيزن.11

لأنظمةالأمنيةوالمعلوماتوالتنبيهاتالإرشاداتأحدثعلىوللحصولالسيبراني،الأمنتهديداتلإدارةالمستمرةالحاجةIlluminaشركةتدرك.12
Illumina،والشبكاتالأمنقسمإلىالرجوعيرجى.

الاستخدامتعليمات
NextSeqجهازلاستخدامالتاليةالتعليماتتتطلب 550DxكواشفمجموعةفيالمتوفرةالكواشفاستخدامNextSeq 550Dx High-Output

Reagent Kit v2.5 NextSeqكواشفمجموعةأو)دورة300) 550Dx High-Output Reagent Kit v2.5 ).دورة75)

تشغيلعمليةإنشاء
Illuminaأوالمحليالتشغيلمديرباستخدامتسلسلتشغيلعمليةأنشئ Run Manager.المرجعيالدليلوفيأدناهالمحليالتشغيلمديراستخدامتعليماتتتوفر
NextSeqلجهاز 550Dx)باستخدامتشغيلعمليةإنشاءكيفيةحولتعليماتعلىللحصول.)1000000009513رقممستندIllumina Run Manager،
Illuminaبرنامجدليلراجع Run Manager for NextSeq 550Dx)200025239رقمالمستند(.

Illuminaأوالمحليالتشغيلمديربينالاختيارحولتعليماتعلىللحصول Run Manager،برنامجدليلراجعIllumina Run Manager for
NextSeq 550Dx)المحددبالفحصالخاصالتطبيقأوالوحدةدليلراجعمعينة،تطبيقاتحولمفصلةتعليماتعلىللحصول.)200025239رقمالمستند.

SomaticوGermlineلـالمحليالتشغيلمديروحداتباستخدامالتاليةالتعليماتتتعلق Variant.

المعَلماتتعيين

.المحليالتشغيلمديرإلىالدخولسجِّل.1

Createحدد.2 Run)وحدد،)تشغيلعمليةإنشاءSomatic VariantأوGermline Variant.

.التحليلحتىالتسلسلمنبدايةًالتشغيلعمليةتحُددالتيالتشغيلعمليةاسمأدخِل.3
.الشرطاتأوالسفلية،الشرطاتأوالمسافات،أوالرقمية،الأبجديةالأحرفاستخدم

.التشغيلهويةتحديدفيللمساعدةللتشغيلوصفاًأدخل]اختياري[.4
.الشرطاتأوالسفلية،الشرطاتأوالمسافات،أوالرقمية،الأبجديةالأحرفاستخدم

.المنسدلةالقائمةمنالمؤشراتومجموعةالعيناتعددحدد.5
.التحديدإجراءعندالتاليةالمعلوماتراعِ

Set-24الخياريشيرالمثال،سبيلعلى.المؤشراتمجموعةمعالعيناتأعدادالمنسدلةالقائمةتتضمن• مؤشراتاستخداممعاختبارها،سيتمعينة24إلى1
.1المؤشراتمجموعةمن

Setمنكلوتوفر.i7وi5مؤشرأزواجمنمختلفةمجموعاتإلىالمؤشرمجموعاتأرقامتشير• Setو)1المجموعة(1 فيتنوعاً)2المجموعة(2
.واحدةمجموعةاستنفادمنعفيللمساعدةالمؤشراتمنمجموعتينتوفيريتم.المؤشرات

التيالعيناتعددمنالأقلولكنالأقربالعددفحددالقائمة،فيموجودًاللعيناتالدقيقالعدديكنلموإذا.تختبرهاالتيالعيناتلعددالأقربالعيناتعدداختر•
.عينة16فحددعينة،18اختبارتريدكنتإذاالمثال،سبيلعلى.تختبرها

.الأخضرباللونالمؤشراتتنوعمتطلباتتستوفيالتيالمؤشراتومجموعاتالعيناتآبارتمييزيتمالمقترحةالعينة•
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التشغيللعمليةالبيانملفاتاستيراد

.USBمحركعلىأوإليهاالوصوليمُكنالتيالشبكةمواقعأحدفيمتاحةاستيرادهافيترغبالتيالبيانملفاتأنمنتأكدّ.1

Importحدد.2 Manifests)البيانملفاتاستيراد.(

.إضافتهاتريدالتيالبيانملفاتوحدد،البيانملفإلىانتقل.3

Germlineتحليلوحدةتستخدمالتيالتشغيلعملياتلجميعمتاحةالبيانملفاتلجعلملاحظة VariantأوSomatic Variant،البيانملفاتأضِف
Moduleميزةباستخدام Settings)الدليلراجعالمعلومات،منلمزيد.المستخدممستوىعلىالمسؤولأذوناتالميزةهذهتتطلّب).الوحدةإعدادات
NextSeqلجهازالمرجعي 550Dxستند .)1000000009513رقم(م

التشغيللعمليةالعيناتتحديد

.التاليةوالتوجيهاتالخياراتأحدباستخدامالتشغيللعمليةالعيناتحدد

Createشاشةعلىالموجودالفارغالجدولاستخدم-يدوياًالعيناتإدخال Run)التشغيلعمليةإنشاء.(

Createشاشةعلىللتنزيلقالبيتوفّر.بفاصلةمفصولةقيممع)csv(*.بتنسيقخارجيملفإلىانتقل-العيناتاستيراد Run)تشغيلعمليةإنشاء.(

يدوياًالعيناتإدخال

ة(الفريدالعينةاسمأدخِل.1 ة(العينةمعُرّفأو)الجسديالمتغيرتحليلوحد سيالخطمتغيرتحليلوحد ).الجن
.السفليةالشرطأوالشرطاتأوالرقمية،الأبجديةالأحرفاستخدم

.وحددهالتحكمنوععلىالأيمنالماوسبزرانقرالسلبي،أوالإيجابيالتحكمعنصرذاتللعيناتبالنسبة]اختياري[.2
.ذاتهالتحكمعنصرباسمالآخرالتجمّعفيتلقائياًالمقابلالمجَمعبملءواحدعينةمجَمعفيالتحكمعنصريقوم

Sampleحقلفيالعينةوصفأدخِل]اختياري[.3 Description)العينةوصف.(
.السفليةالشرطأوالشرطاتأوالرقمية،الأبجديةالأحرفاستخدم

).i7(1للمؤشرالمنسدلةالقائمةمن1المؤشرمحوّلحدد.4
الدقيقالعدديكنلموإذا.للمؤشرالتنوعّمتطلباتتُلبيالتيi5وi7المؤشرلمحولاتالتلقائيةالتعبئةعلىالبرنامجسيعملالمقترحة،العينةمجمعاتاستخدامكوعند

.الإضافيةللمجموعاتالمؤشرمحولاتتحديدمنفتأكدّالقائمة،فيمدُرجاًتختبرهاالتيللعينات

).i5(2للمؤشرالمنسدلةالقائمةمن2المؤشرمحوّلحدد.5

.البيانلملفاتالمنسدلةالقائمةمنالبيانملفاتأحدحدد.6
.بالتجمعفيالموجودةالعيناتعنمختلفبيانملفوجودأالتجمعفيالعيناتتتطلّب

:المكتباتلإعدادكمرجعحفظهأوطباعتهأواللوحة،مخططلعرضالخياراتأحداختر.7

.اللوحةمخططلطباعة)طباعة(Printحدد.اللوحةمخططلعرض)طباعة(Printرمزحدد•

.خارجيملفإلىالعينةمعلوماتلتصدير)تصدير(Exportحدد•

Saveحدد.8 Run)التشغيلعمليةحفظ.(

العيناتاستيراد

Importحدد.1 Samples)استيرادهايمكنكالتيالملفاتمننوعانهناك.العينةمعلوماتملفموقعإلىللوصولواستعرض)العيناتاستيراد.
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Createشاشةمن)قالب(Templateحدد• Run)الصحيحةالأعمدةرؤوسعلىالقالبملفويحتوي.جديدلوحةتخطيطلإنشاء)تشغيلإنشاء
.الملفاحفظثمالمستخدمة،غيرالخلايافيالتجريبيةالمعلوماتاحذف.التشغيلفيالموجودةللعيناتعمودكلفيالعينةمعلوماتأدخل.للاستيراد

Germlineوحدةمنتصديرهتمالعينةلمعلوماتملفاًاستخدم• VariantأوSomatic VariantميزةباستخدامExport)تصدير.(

.اللوحةمخططلعرض)طباعة(Printرمزحدد.2

.المكتباتلإعدادكمرجعاللوحةمخططلطباعة)طباعة(Printحدد.3

Saveحدد.4 Run)التشغيلعمليةحفظ.(

الكاشفخرطوشةإعداد
.ناجحتسلسلعلىللحصولبعنايةٍالكاشفخرطوشةإرشاداتاتباعمنتأكد

.مئويةدرجة15-إلىمئويةدرجة25-منحرارةدرجةفيالتخزينمنالكاشفخرطوشةأخرج.1

.التاليةالخطوةإلىالمتابعةقبلجففهاالخرطوشة،إذابةبعد.الخرطوشةتغمرلا.الكواشفلإذابةالتاليةالطرقإحدىاختر.2

الاستقرارحدللإذابةالمتبقيالوقتالحرارةدرجة

ساعات6يتجاوزلادقيقة60مئويةدرجة30إلىمئويةدرجة15منحرارةدرجةفيمياهحمام

أيام5يتجاوزلاساعات7مئويةدرجات8إلىمئويتيندرجتينمن

.للذوبانإضافياًوقتاًفاتركنفسه،المائيالحمامفيواحدةخرطوشةمنلأكثرذوبانحدثإذاملاحظة

.الكاشفةالموادلمزجمراتخمسالخرطوشةاقلب.3

الأكبرلأنهانظرًا،32و،31و،30و،29المواضعإذابةمنتأكد.الرواسبمنوخلوهاالكواشفإذابةمنللتأكدالخرطوشةمنالسفليالجزءافحص.4
.للذوبانأطولوقتاًوتستغرق

.الهواءفقاعاتلتقليلالحافةعلىبلطفاضغط.5
.التشغيلعمليةوإعدادالعينةتحميلإلىمباشرةانتقلالنتائج،أفضلعلىللحصول

التدفقخليةتحضير

.مئويةدرجات8إلى2منحرارةدرجةفيالتخزينمنالجديدةالتدفقخليةعلبةأزل.1

.دقيقة30لمدةالغرفةحرارةدرجةفيجانباًواتركهاالصندوقمنالرقاقيةالحزمةأخرج.2

للتسلسلالمكتباتتحضير

مكتباتتخفيفيعتمد.الكميالقياسوطرقالمكتبةتحضيرحسبالتحميلتركيزيختلفقدالعملية،الناحيةمن.مل1.3بمقدارتحميلحجمإلىوخففهامكتباتكغيّر
قسمراجعبالمكتبة،والتجميعالتخفيفذلكفيبماللتسلسل،العيناتمكتباتإعدادكيفيةحولتوجيهاتعلىللحصول.النوكليوتيدقليلةالتجمعاتتعقيدمدىعلىالعينات
NextSeqتطبيقعلىالكتلةكثافةتحسينيلزم.المستخدمةالمكتبةإعدادأدواتلمجموعةالاستخدامإرشادات 550Dx.

الكاشفخرطوشةفيالمكتباتتحميل

Loadعليهالمكتوب10رقمالخزانتغطيالتيالرقاقيةالسدادةنظف.1 Library Here)ّالوبرقليلمنديلباستخدام)هناالمكتبةحمل.

.مل1ونظيفةماصّةبرأسالسدادةاخترق.2
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Loadعليهالمكتوب#10رقمالخزانفيالمعدّةالمكتباتمنمل1.3حمّل.3 Library Here)ّتوزيعأثناءالرقاقيةالسدادةلمستجنب.)هناالمكتبةحمل
.المكتبات

المكتباتتحميل1الشكل

التسلسلتشغيلعمليةإعداد
NextSeqلجهازالمرجعيالدليلراجع 550Dx)الكاملةالتشغيلإعدادإرشاداتعلىللحصول)1000000009513رقممستند.

NextSeqإلىالدخولسجِّل.1 550DxأوبكالخاصةالمحليالتشغيلمديربرنامجمروركلمةباستخدامIllumina Run Manager.

).تسلسل(Sequenceحدد،NOSلبرنامجالرئيسيةالشاشةمن.2

).التالي(Nextحددثمالقائمةمنالتشغيلعملياتإحدىحدد.3
.التشغيلقبلماوفحصالكاشف،خرطوشةوتحميلالمخفف،خرطوشةوتحميلالتدفق،خليةتحميل:التاليبالترتيبالتشغيلعمليةإعدادشاشاتمنسلسلةتفتح

تعليماتعلىللحصول.التشغيلعمليةتخطيطعنداستخدامهتمالذينفسهالتشغيلعملياتمديرباستخدامإلاالتشغيلعملياتإلىالوصوليمكنلاملاحظة
Run(التشغيلعملياتمديربرنامجتعيينكيفيةحول Manager Software(،برنامجدليلراجعIllumina Run Manager for

NextSeq 550Dx)200025239رقمالمستند(.

Loadشاشةتظهرعندما.4 Flow Cell)بتحميلهاقمثمَّومنالتدفقخليةنظِّف،)التدفقخليةتحميل.

.الرقاقةحزمةمنالتدفقخليةأزِل•

التدفقخليةوأزلالصدفيالشكلذاتالشفافةالبلاستيكيةالحزمةافتح•

الوبرقليلالمختبرمنديلباستخدامالزجاججففثم.الوبرمنوخاليةبالكحولمبللةقماشبقطعةالتدفقلحجرةالزجاجيالسطحنظّف•

.الأمرلزمإذاالتنظيف،خطوةكرر.التدفقلخليةالزجاجيالسطحنظافةمنتأكد•

.السابقةالتشغيلعملياتإحدىفيالمستعملةالتدفقخليةأزل•

.منصتهاعلىالتدفقخليةوضعالمحاذاةدبابيسفوقالتدفقخليةبمحاذاةقم•

).تحميل(Loadحدد.5
.الاستشعارأجهزةوتفُحصالشاشة،علىالتدفقخليةمعرفويظهرتلقائياً،البابيغُلق

NextSeqلجهازالمؤقتالتخزينخرطوشةبتحميلوقمالمستعملة،الكواشفحاويةلتفريغالبرنامجتوجيهاتاتبع.6 550Dxخرطوشةبتحميلقموكذلك
NextSeqلجهازالكاشف 550Dx.

NextSeqلجهازالكواشفوخراطيشالمؤقتالتخزينخراطيشتحميلعند 550Dx،الراديوموجاتباستخدامالهويةتحديدرقاقاتالبرنامجيقرأ)RFID(
.الاستشعارأجهزةفحصيجريكماالشاشةعلىالكاشفوخرطوشةالمؤقتالتخزينخرطوشةمعُرّفاتوتظهر.ويسُجِّلها
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.)تلقائياًللبدءالتهيئةتمتإذاهذايلزملا().البدء(Startحددالتشغيل،قبلماالتلقائيالفحصاكتمالعند.7

الجودةودرجاتالكثافاتذلكفيبماالتقدم،قيدالتشغيللعمليةبصرياًتمثيلاًالشاشةهذهتُوفّر.التشغيلعمليةبدءعند)التسلسل(Sequencingشاشةتفتح.8
)Q-scores.(

النتائج
Real-Timeيعُد Analysis)RTA(وعند.تسلسلدورةلكلقاعدة،لكلالجودةدرجةويعُيِّنالأساسيوالاستدعاءللصورةتحليلاًيجُريمتكاملبرنامجعنعبارة

المحليالتشغيلمديرلوحداتمخُصصةهناالمُوضحَّةالثانويالتحليلعملياتتعُدّ.تلقائياًالثانويالتحليلبإجراءللتطبيقالمحُددةالوحدةتبدأالأوّلي،التحليلمنالانتهاء
NextSeqجهازالجسديوالمتغيرالجنسيالخطمتغيّر 550Dx.

البياناتموزّعنظام
.الخطوةهذهفيالجودةقيمفيالنظريتمولا.التشغيللعمليةالمحُددةالمؤشربتسلسلاتالمؤشرلقراءةتسلسلكلالبياناتموزعّيقُارن

:التاليةالخطواتباستخدامالمؤشرقراءاتتحُددَّ

.التشغيللعمليةبهاالمدُرجةالترتيبحسب1منبدءًاالعيناتتُرقمَّ•

.العيناتإحدىإلىتعُيَّنلمالتيللعناقيدمخصصا0ًالعينةرقميعُدّ•

.مؤشرقراءةلكلواحدةتطابقعدمحالةإلىيصلماهناكيكونعندماأوتماماًالمؤشرتسلسليتطابقعندماالعيناتإحدىإلىالعناقيدتعُيَّن•

FASTQملفإنشاء
لكلقراءاتFASTQملفاتتتضمّن.التسلسلعملياتلتمثيليسُتخدمنصيتنسيقوهو،FASTQبتنسيقالوسيطةالتحليلملفاتالبرنامجينُشئالبيانات،توزيعبعد
.الفلترمنتمرلمالتيالعناقيدوتسُتثنى.بهاالمرتبطةالجودةودرجاتعينة

SomaticوGermlineوحدتيفي.FASTQملفاسمفيالعينةتلكاسمويضُمنفقط،واحدةلعينةقراءاتعلىFASTQملفاتمنملفكليحتوي
Variant،ملفاتثمانيةإنشاءيتمFASTQمجموعةلكلعينةلكلoligo pool،1القراءةمنملفاتأربعةبواقع)Read Read(2القراءةمنملفاتوأربعة)1

.للمحاذاةالأوّليالإدخالبمثابةFASTQملفاتتعُدّ.التواليعلى،SomaticوGermlineلـعينةلكلFASTQملف16و8إجماليالمخرجهذاعنينتج).2

المحاذاة
.البيانملففيالمحُددةالأمبليكونتسلسلاتمقابلعينةكلمنالعناقيدمحاذاةعلىالخاصالتنسيقذاتووترمانسميثخوارزميةتعملالمحاذاة،خطوةخلال

التسلسلمقارنةمنوبدلاً.تسلسلعمليتيبينالمشابهةالمناطقلتحديدللتسلسلعامةشبهمحاذاةعملياتالخاصالتنسيقذاتووترمانسميثخوارزميةتجُري
.الممكنةالأطوالجميعمنمقاطعووترمانسميثخوارزميةتقُارنالإجمالي،

.القراءةبهذهالصلةذاتالمسبارتسلسلاتمعبهاالخاصةبالمحاذاةيتعلّقفيمامقُترنةنهايةذاتقراءةكلتقييميجري

).DLSO(الاتجاهمعالمتماشيالمحددالكروموسوميالموقعذيالنيوكليوتيدبقليلالخاصالمعكوسالمتمممقابل1رقمالقراءةتقييميجري•

).ULSO(الاتجاهعكسالمحددالكروموسوميالموقعذيالنيوكليوتيدقليلمقابل2رقمالقراءةتقييميجري•

.التسلسللهذاالمستهدفالأمبليكونمقابلللقراءةالكاملالطولمحاذاةفستتمواحدة،تطابقعدمحالةيتجاوزلابماالمسبارتسلسلتُطابقالقراءةبدايةكانتإذا•

الكاملالطولمحاذاةتتم،)الأساسيالإنديلنتيجةالتحولاتأوالتطابقعدمحالات(اختلافاتثلاثةيتجاوزلابماالمسبارتسلسلتُطابقالقراءةبدايةكانتإذا•
.التسلسللهذاالمستهدفالأمبليكونمقابلللقراءة

.الفحصكيمياءبسببULSOوDLSOنطاقفيالموجودالإنديلملاحظةتتملا•
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التيالمحاذاةعملياتوتكُتب.الأمبليكونلطولوفقاًبالكامل،الأمبليكونأوالاهتماممنطقةعلىالتطابقعدممعدلاتحسبالمحاذاةنتائجمنالمحاذاةعملياتتصفيةتتم
.المتغيراستدعاءفيمستخدمةليستأنهاكما"محاذةغير"بوصفهاالمحاذاةملفاتفيتصفيتهاتمت

المتغيرّاستدعاء
.للجهازالمعُدةالمكتباتمنالإنديلومتغيراتالمفردةالنيوكليوتيداتلمتغيراتاستدعاءاتلإجراءPiscesالمتغيّراستدعاءأداةتطبيقصمُم

الإضافيةالإخراجوملفاتالتقارير
الوحداتتنُتجكما.المتغيراتوعددالتسلسلعمقمثلالمقاييستعرض)txt(*.جدولةبعلاماتمحددبتنسيقوتقاريرPDFبتنسيقتقاريرالمتغيرتحليلوحدةتنُتج

.المتغيراستدعاءلتطبيقات)gVCF(الجينوميالمتغيراستدعاءوتنسيقVCFبتنسيقملفاتمثلالإخراجملفات

الجودةفيالتحكمإجراءات
NextSeqبرنامجيقُيمّ 550Dxالإيجابيةالتحكمبعناصرويُوصى.الجودةفيالتحكممقاييسمقابلالأساسيالاستدعاءوحالاتوالعينات،التشغيل،عملياتجميع

:يليكماالتحكمعناصربتقييمقم.تقييمهايلزمكماالمكتبةإعدادفيوالسلبية

بإنشاءالسلبيةالتحكمعناصرقامتإذا.المتوقعّةالنتيجةتنُشئأنيجب-الأخرىالسلبيةالتحكمعناصرأو)قالبدونالتحكمعناصر(السلبيةالتحكمعناصر•
.التلوثأوالفهرسةلمشَرعاتالصحيحغيرالتسجيلأوالعينة،تتبعفيمحتملخطأوقوعيعنيذلكفإنمتوقّع،هوعمامختلفةنتيجة

خطأوقوعيعنيذلكفإنمتوقّع،هوعمامختلفةنتيجةبإنشاءالإيجابيةالتحكمعناصرقامتإذا.المتوقعّةالنتيجةتنُشئأنيجب-الإيجابيةالتحكمعناصرعينة•
.الفهرسةلمشَرعاتالصحيحغيرالتسجيلأوالعينة،تتبعفيمحتمل

الأداءخصائص
NextSeqجهازلجهازالأداءخصائصوضُعت 550DxمجموعةخلالمنالجسديوالمتغيرالجنسيالخطمتغيروحداتباستخدامTruSeq Custom

Amplicon Kit DxكواشفومجموعةNextSeq 550Dx High Output Reagent Kit v2 كواشفمجموعةباستخدامتأكيدهاوتم)دورة300)
NextSeq 550Dx High-Output Reagent Kit v2.5 النووي،الحمضومدخلاتالعينة،وترحيلالعينة،فهرسةالدراساتوتضمنّت).دورة300)

.الاستنساخوقابليةالطرقومقارنةوالضبط،والدقة،،)الكشفحدّ/الفراغحدّ(التحليليةوالحساسية

NextSeqكواشفمجموعةباستخدامالتحليليةالدراساتصمُمت 550Dx High Output Reagent Kit v2.5 التيالأداءمطالباتلتقييم)دورة300)
NextSeqكواشفمجموعةباستخدامسابقاًنشأت 550Dx High Output Reagent Kit v2 الكواشفلمجموعاتأنالنتائجتُوضّحكما).دورة300)

TruSeqمجموعةباستخدامللمقارنةقابلاًأداءً)2.5وإصدار2إصدار( Custom Amplicon Kit Dx.شرةراجع TruSeqلمجموعةالداخليةالن
Custom Amplicon Kit Dxالمتداخلةالموادأوالاستخلاصطرقمثلالتحليليةقبلبالعواملالصلةذاتالأداءخصائصعلىللاطلاع.

الأداءخصائصفيالمُستخدمةبالحساباتالخاصةالتعريفات
الفحصعنهايبُلغالتيالمرجعيةالطرقإحدىخلالمنكمتغيّراتالمصُنفَّةالكروموسوميةالمواقعنسبةأساسعلى)PPA(الإيجابيةالنسبةتوافقحسابيتم.1

.صحيحةبصورة

)للمتغيرالكروموسوميةالمواقععددإجمالي(/)صحيحةبصورةالفحصعنهايبُلغالتيللمتغيرالكروموسوميةالمواقععدد(•
المواقععلىيُطلقبينما).TPs(الحقيقيةالإيجابياتاسمالمرجعيةالطريقةمعوالمتوافقةالفحصعنهايبُلغالتيللمتغيرالكروموسوميةالمواقععلىيُطلق

).FNs(الكاذبةالسلبياتاسممختلفةمتغيراستدعاءاتأومرجعيةاستدعاءاتبوصفهاالفحصعنهايبُلغالتيللمتغيرالكروموسومية
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الفحصعنهايبُلغالتيالمرجعيةالطرقإحدىخلالمنبريكنوعالمصُنفَّةالكروموسوميةالمواقعنسبةأساسعلى)NPA(السلبيةالنسبةتوافقحسابيتم.2
.صحيحةبصورة

)البريالنوعمنالكروموسوميةالمواقععددإجمالي(/)صحيحةبصورةالفحصعنهايبُلغالتيالبريالنوعمنالكروموسوميةالمواقععدد(•
علىيُطلقبينما).TNs(الحقيقيةالسلبياتاسمالمرجعيةالطريقةمعوالمتوافقةالفحصعنهايبُلغالتيالبريالنوعمنالكروموسوميةالمواقععلىيُطلق

).FPs(الكاذبةالإيجابياتاسمكمتغيّراتالفحصعنهايبُلغالتيالبريالنوعمنالكروموسوميةالمواقع

.المرجعيةالطريقةإلىبالقياسصحيحةبصورةالفحصعنهايبُلغالتيالكروموسوميةالمواقعنسبةأساسعلى)OPA(الإجماليةالنسبةتوافقحسابيتم.3

الفحصأوردهاالتيالبريالنوعمنالكروموسوميةالمواقععدد(+)صحيحةبصورةالفحصعنهاأبلغالتيللمتغيرالكروموسوميةالمواقععدد((•
))البريالنوعمنالكروموسوميةالمواقععددإجمالي(+)للمتغيرالكروموسوميةالمواقععددإجمالي((/))صحيحةبصورة

المواقع(الاستدعاءعدمحالات)OPA(الإجماليةالنسبةوتوافق)NPA(السلبيةالنسبةوتوافق،)PPA(الإيجابيةالنسبةتوافقحساباتتتضمّنلا.4
)الجودةمرشحاتمنأكثرأوواحدًاتلبيلاالتيبالمتغيرالخاصةأوالمرجعيةالكروموسومية

التيالمواقععددإجماليعلىمقسومةالفلترمنتمرالتيالكروموسوميةالمواقععددإجماليأساسعلىالجسديالكروموسوميالاستدعاءمعدلحسابيتم.5
.المرجعيةالطريقةمعالاستدعاءاتتوافقإلىالمقياسهذاينظرلا.YوXالكروموسوماتوتسُتثنى؛22إلى1منللكروموسوماتتسلسلهاأجُري

NextSeqكواشفمجموعةأداء 550Dx High Output Reagent Kit v2
)دورة300)
العينةفهرسة

معاًعديدةعيناتبجمعالفريدةالتسلسلاتتلكتسمح.بالعينةخاصنوويحمضلكلفريدًاتسلسلاًالمكتبة،إعدادأثناءالمضُافةبالعينة،الخاصةالمؤشرمشَرعاتتعُيّن
الأدنىالحدإنشاءالدراسةهذهمنالغرضوكان.والجسديالجنسيالخطسيرعملياتمنلكلٍالعينةفهرسةوتسُتخدم.التسلسلتشغيلعملياتمنواحدةعمليةداخل

NextSeqجهازجهازباستخدامواحدةتسلسلتشغيلعمليةفيمعالجتهايمُكنالتيالعيناتعددمن)96(الأقصىوالحد)8( 550Dx.عيناتثمانيوخضعت
باستخدامالتسلسلتشغيلعملياتمنعملياتأربعمنالعينةنتائجمقارنةتمت.عينةلكلالفهرسةمشَرعمنمختلفاًمزيجا12ًمعللاختبارالبلاتينيالجينوممنفريدة
.1.0-2016الإصدارمنالبلاتينيةبالجينوماتالجنسيالخطمتغيروحدة

عنللاستعلاممصُممتمثيليفحصباستخدامللاختبارالمفهرسةالفريدةالعيناتمكتباتمنمكتبة96خضعتفقدالتشغيل،عملياتمنالأولىللمجموعةوبالنسبة
إجراءعلىالفحصقدرةمنللتحقق23عددهايبلغالتيالبشريةالكروموسوماتجميععبرشريطلكلقاعدة12,588تغطيالتيالجيناتمنمتنوعةمجموعة
عيناتمكتباتثمانيتسلسلتمالتشغيل،عملياتمنالثانيةللمجموعةوبالنسبة.المختلفةالفهرسةمشَرعمجموعاتعبرمحددةلعينةمتسقةبصورةالجينيالنمطاستدعاء
.المدعومةالمؤشراتلعددالأدنىالحدّمنللتحققالتسلسلتشغيلعملياتمنتشغيلعمليتيفيفريدبشكلمفهرسة

توافقوكان،%100إلى%98.7منيتراوحالمفردةالنيوكليوتيداتلمتغيرات)PPA(الإيجابيةالنسبةتوافقكان،96المؤشرذاتالتشغيللعملياتبالنسبةأما
.96المؤشرذاتالمجموعاتمنمجموعةلكل%100يبلغ)NPA(السلبيةالنسبةتوافقكانبينما%100يبلغوالحذوفاتللإدخالات)PPA(الإيجابيةالنسبة
توافقوكان)والحذوفاتوالإدخالاتالمفردة،النيوكليوتيداتمتغيرات(%100تبلغ8الفهرسذاتالتشغيلعملياتلدى)PPA(الإيجابيةالنسبةتوافققيموكانت
.%100يبلغثمانيةالفهرسذاتالثمانيالمجموعاتمنمجموعةلكل)NPA(السلبيةالنسبة

العينةترحيل

NextSeqجهازيسمح 550Dxترحيلمدىلتقييمدراسةأجُريتكما.واحدةتسلسلتشغيلعمليةفيالتحكمعناصرإلىبالإضافةالعيناتمنللعديدالتسلسلبإجراء
البلاتيني،الجينومعيناتمناثنيناختبارجرىكما).وأخرىتشغيلعمليةبين(التسلسلتشغيلعملياتوبين)التشغيلعمليةداخل(التسلسلتشغيلعمليةداخلالعينة
23عبر)أمبليكون150(قاعدة12,588تغطيالتيالمتنوعةالجيناتعنللاستعلامالمصُممالتمثيليالفحصداخلأنثوية،عينةوالأخرىذكوريةعينةإحداها

NextSeqجهازعلىللمكتباتالتسلسلعمليةأجُريتكما.الجنسيةكروموسوماتالستةمنكلٌذلكفيبمامختلفاً،كروموسوماً 550Dxالخطمتغيروحدةباستخدام
.الأنثويةالعيناتفيYالكروموسومأمبليكونقراءاتتواجدخلالمنالأنثويةالعيناتإلىالذكوريةالعيناتترحيلولُوحظ.الجنسي
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العينةترحيلباختباريتعلّقوفيما.بالعينةالخاصالبياناتوتوزيعالمؤشرلدورةالأساسيوالاستدعاءالعنقود،إنشاءأثناءالتشغيلعمليةداخلالترحيلعمليةتظهرقد
عناصرمنأربعةإلىبالإضافةوأنثويةذكوريةعيناتتشملمنهاوكلنسخة،46منتتكوّنالتيالمكتبةلمجموعةالتسلسلعمليةأجُريتالتسلسل،تشغيلعمليةداخل
NextSeqجهازعلىواحدةمرةقالب،دونالتحكم 550Dx.الخاصالأمبليكونتغطيةمقارنةخلالمنالتشغيلعمليةداخلالعينةلترحيلتقييموأجُري

داخلللترحيلالمُلاحظةالمتوسطةالقيمةوكانت.المجمعفيالذكوريةالنسخجميعفيYللكروموسومالمتوسطةالأمبليكونبتغطيةأنثويةنسخةلكلYبالكروموسوم
.%0.084هيالتشغيلعملية

NextSeqأجهزةأحدعلىالتواليعلىلهاالتسلسلوإجراءالمكتبةمجمعاتمناثنينتجهيزتمأخرى،إلىتشغيلعمليةمنالعينةبترحيلالخاصالاختبارلإجراء
550Dx.الذكوريةالعينةمننسخة46الثانيالمجمعوتضمّن.قالبدونالتحكمعناصرمناثنينإلىبالإضافةالأنثويةالعينةمننسخة46الأولالمجمعتضمّنوقد
بعمليةمتبوعاًأولاً،الأنثويللمجمعالتسلسلوأجُري.المؤشرمحولاّتمننفسهاالمجموعةالمجمعينكلاواستخدم.قالبدونالتحكمعناصرمناثنينإلىبالإضافة
خلالمنأخرىإلىتشغيلعمليةمنالعينةلترحيلالتقييمأجُريكما.الأنثويللمجمعمتكررةأخرىتسلسلتشغيلعمليةثمالذكوري،للمجمعلاحقةتسلسلتشغيل
المتوسطةالقيمةوكانت.الذكوريالمجمعتشغيلوعمليةالأنثويللمجمعالمتكررةالتشغيلعمليةمنلكلٍالمقابلةالنسخبينYللكروموسومالأمبليكونتغطيةمقارنة

.%0.0076هيأخرىإلىتشغيلعمليةمنللترحيلالمُلاحظة

النوويالحمضإدخال

)الجنسيالخط(الدمعينة

TruSeqمجموعةمكتبةلإعدادالدمبعينةالخاصالنوويالحمضإدخالنطاقإنشاءتم Custom Amplicon Kit Dxالخطمتغيروحدةعملسيرباستخدام
NextSeqجهازلجهازالجنسي 550Dx.جانبإلىالبلاتينيالجينوممنعينة13باستخدامتسلسليتخفيفدراسةإجراءخلالمنللتقييمالنطاقهذاخضعكما
NextSeqأجهزةمناثنينعلىالمكتبةتسلسلوأجُري.مختلفاًكروموسوما23ًعبرقاعدة12,588تغُطيالتيالمتنوعةالجيناتعنللاستعلاممصُممتمثيليفحص

550DxكواشفمجموعةمنواحدةدفعةباستخدامNextSeq 550Dx High Output Reagent Kit v2 ).دورة300)

100ونانوجرام،250(نانوجرام12إلىنانوجرام250منتتراوحالنوويللحمضإدخالمستوياتخمسةعندبنسختينللاختبارعيناتخمسخضعتوقدهذا
النوويالحمضإدخالمستوياتمنمستوىكلعندواحدةبنسخةللاختبارعيناتثمانيخضعتكما).نانوجرام12ونانوجرام25ونانوجرام،50ونانوجرام،
مستوياتمنمستوىلكلالنتائجتحديدتم.1.0-2016الإصدارمنالبلاتينيةبالجينوماتللمقارنةبالعينةالخاصةالجينيةالأنماطخضعتالدقة،تحديدأجلومن.الخمسة
النسبةتوافقوستجد؛1الجدولفيمعروضاً)والحذوفاتوالإدخالاتالمفردة،النيوكليوتيدمتغيرات(متغيّرنوعلكل)PPA(الإيجابيةالنسبةتوافقستجد.الإدخال
TruSeqلمجموعةبهالموصىالنوويالحمضإدخاليعُدّ.نفسهالدقةبمستوىتتمتعالإدخالمستوياتجميعإنكما.2الجدولفيمعروضاً)NPA(السلبية

Custom Amplicon Kit Dxالأداءخصائصلتلبيةوالأقصىالأدنىالحدّيوفّرمانانوجرام100ونانوجرام25جانبإلىنانوجرام50هو.

النوويالحمضإدخال
)نانوجرام(

نوع
المتغير

المتغيرات
المتوقعة

الإيجابيات
الحقيقية

السلبيات
الكاذبة

استدعاءعدمحالات
المتغيّر

الإيجابيةالنسبةتوافق
(%)

12SNV2412238131098.7

2524048099.7

5024039099.6

100241200100

250241200100

المتغيرنوعحسبالنوويبالحمضخاصإدخاللكل)PPA(الإيجابيةالنسبةتوافقنتائج1الجدول
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80878432199.6الإدخالات12

2578152299.4

5078622099.8

100786022100

250786022100

758732121498.4الحذوفات12

2573771499.1

5074221499.7

100744014100

250744014100

الكاذبةالإيجابياتالحقيقيةالسلبيات)نانوجرام(النوويالحمضإدخال
الاستدعاءعدمحالات

المرجعية
(%)السلبيةالنسبةتوافق

12430940426<99.9

25430936034100

50430936232<99.9

100430942028100

250430942028100

النوويبالحمضخاصإدخاللكل)NPA(السلبيةالنسبةتوافق2الجدول

)الجسدية(FFPEبالفورمالينوالمثبتةبالبارافينالمدُمجةالعينات

TruSeqمجموعةمكتبةلإعداد)FFPE(بالفورمالينوالمثبتةبالبارافينالمدُمجةبالعيناتالخاصالنوويالحمضإدخالنطاقإنشاءتم Custom Amplicon
Kit DxلجهازالجسديالمتغيروحدةعملسيرباستخدامNextSeq 550Dx.تسلسليتخفيفدراسةإجراءخلالمنللتقييمالنوويالحمضإدخالنطاقخضعكما
وقد.مختلفاًكروموسوما23ًعبرقاعدة12,588تغُطيالتيالمتنوعةالجيناتعنللاستعلاممصُممتمثيليفحصجانبإلىالبلاتينيالجينوممنعيناتثلاثباستخدام

الخليةخطتخفيفوتم.النوويالحمضباستخراجمتبوعةالبارافينفيودمجهابالفورمالينGM12877وGM12878البلاتينيالجينومذاتالخليةخطوطتثبيتتم
GM12878باستخدامGM12877المتغيرأليلتردداتأصبحتبحيث)VAFs(متغيرًا79لـ)الحذوفاتمن15وإدخالات9ومفرد،نيوكليوتيدمتغير55(

معالجةتمتكما.1.0متغيرأليلترددإلىتصلأعلىمتغيرتكراراتمعمتغيرًا91عينةلكلكانذلك،إلىبالإضافة.0.10أو0.05أو،0.025منتقترب
قياساتوفق7.8و6.0و،4.6و،3.6و،2.1يبلغ)dCq(لدلتاالكميةالدورةمتوسطمعالخمسةالنوويالحمضإدخالمستوياتعندنسختينخلالمنالعينات
TruSeqمجموعة Custom Amplicon Dx - FFPE QC.أجهزةمناثنينعلىمكتبةكلتسلسلأجُريوقدNextSeq 550Dxمندفعتينباستخدام
NextSeqكواشفمجموعة 550Dx High Output Reagent Kit v2 بالعينةالخاصةالمتغيراتاستدعاءاتخضعتالدقة،تحديدأجلومن).دورة300)
)والحذوفاتوالإدخالاتالمفردة،النيوكليوتيدمتغيرات(متغيّرنوعلكل)PPA(الإيجابيةالنسبةتوافقستجد.1.0-2016الإصدارمنالبلاتينيةبالجينوماتللمقارنة
(VAF(المتغيرأليلترددعندللمتغيراتبهالموصىالنوويالحمضإدخاليعُدّ.4الجدولفيمعروضاً)NPA(السلبيةالنسبةتوافقوستجد؛3الجدولفيمعروضاً

(dCq(لدلتاالكميةالدورةمتوسطهوأعلىأو0.05 ≤ .الأداءخصائصلتلبيةأدنىحدًايوفّرما4.6جانبإلى4
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متوسط
الدورة
الكمية
لدلتا

)dCq(

المتغيرنوع
المتغيرات
المتوقعة

عدمحالات
الاستدعاء
المتوقعة

المستهدفللتخفيفالمتغيرأليلتردد

0.0250.050.10

حالات
عدم

استدعاء
المتغيّر

توافق
النسبة
الإيجابية

(%)

حالات
عدم

استدعاء
المتغيّر

توافق
النسبة
الإيجابية

(%)

حالات
عدم

استدعاء
المتغيّر

توافق
النسبة
الإيجابية

(%)

2.1SNV80819610001000100.تنطبقلا

3.625099.341000100

4.625194.65199.25100

6.025765.321391.4100100

7.825469.318590.7100100

26486696.581008100الإدخال2.1

3.66297.081008100

4.64896.3211008100

6.04080.44798.22495.8

7.85787.05696.231100

30416581001610016100الحذوفات2.1

3.6801001610016100

4.66595.42810016100

6.07874.810594.036100

7.87675.07995.15798.8

المتغيرنوعحسبالنوويبالحمضخاصإدخاللكل)PPA(الإيجابيةالنسبةتوافقنتائج3الجدول

الكميةالدورةمتوسط
)dCq(لدلتا

المتوقعالبريالنوع

المستهدفللتخفيفالمتغيرأليلتردد

0.0250.050.10

عدمحالات
الاستدعاء
المرجعية

توافق
النسبة
السلبية
(%)

عدمحالات
الاستدعاء
المرجعية

توافق
النسبة
السلبية
(%)

عدمحالات
الاستدعاء
المرجعية

توافق
النسبة
السلبية
(%)

النوويبالحمضخاصإدخاللكل)NPA(السلبيةالنسبةتوافق4الجدول
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2.193688344100260100324100

3.6400100332100380100

4.613081001336100784100

6.03900<99.93296<99.92996100

7.83020<99.92880<99.92448<99.9

])LoD[الكشفوحد]LoB[الفراغحد(التحليليةالحساسية

NextSeqجهازعلىالجسديالمتغيربوحدةالخاص)LoD(الكشفوحد)LoB(الفراغحدلتقييمالدراسةهذهأجُريت 550Dx.فحصباستخدامذلكأجُريوقد
GM12878البلاتينيالجينومذاتالخليةخطوطتثبيتتموقد.مختلفاًكروموسوما23ًعبرقاعدة12,588تغُطيالتيالمتنوعةالجيناتعنللاستعلاممصُممتمثيلي

تردداتأصبحتبحيثGM12877باستخدامGM12878الخليةخطتخفيفتم.النوويالحمضباستخراجمتبوعةالبارافينفيودمجهابالفورمالينGM12877و
المخُففتينGM12878وGM12877منكلوخضعت.0.02±0.05)الحذوفاتمن14وإدخالات7ومفرد،نيوكليوتيدمتغير53(متغيرًا74لـالمتغير

)GM12878-D(كواشفمجموعةدفعاتمناثنينبينالتبديلمعواحد،جهازباستخداممتتاليةتشغيلأيامستةمدارعلىللاختبارNextSeq 550Dx High
Output Reagent Kit v2 72وGM12878-Dفيمتغيرلكلمستنسخا60ًالاختبارهذاعنونتج.التسلسلتشغيلعملياتمنستٍلإجمالي،)دورة300)

الكلاسيكيالنهجباستخدام)LoD(الكشفوحد)LoB(الفراغحدحسابتم.الكواشفمندفعةلكلوذلك،GM12877فيالبريالنوعمنمقابلنظيرلكلمستنسخاً
)LoD(الكشفوحد)LoB(الفراغحدحسابتمكما.المعَلميغيرالخيارباستخدام)CLSI(والمخبريةالسريريةالمعاييرلمعهدEP17-A2إرشاداتفيالمُوضّح
وتم،0.01كـالأولالنوعمنالخطأتحديدتم.محُددمتغيّرلنوعالمتغيرتكراراتتجميعخلالمنمنفصلةبصورةوالحذوفاتوالإدخالاتالمفردة،النيوكليوتيدلمتغيرات

.0.05كـالثانيالنوعمنالخطأتحديد

).5الجدول(متغيرنوعلكلكاشفدفعةلكل99الـالمرتبةموقعحسابوتمالأعلى،إلىالأدنىمنالمجُمعةالمتغيرتكراراتفرزتم،)LoB(الفراغلحدوبالنسبة
(VAF(المتغيّرأليللتردد)الفعاّلالفراغحد(ثابتاًحدًاالجسديالمتغيروحدةتستخدم فيالمحسوب)LoB(الفراغحدساعد.للمتغيراتالنوعيالكشفلتحديد0.026
.0.01عنيزيدلالماالأولالنوعمنخطأعنهنتجالثابتالحدهذاأنمنالتحقق

(LoB(الفراغحدكاشفدفعةالملاحظاتإجماليالمتغيرنوع (LoB(الفراغحدكاشفدفعة(%)1 2(%)

SNV38160.770.77

5040.560.56الإدخال

10081.201.20الحذوفات

الفراغحد5الجدول

النسبلأننظرًا.6الجدول0.026البالغالحدعنتقلمتغيرنوعلكلكاشفتشغيلةلكلالفرديةالطفرةلترددالمئويةالنسبةحسابتم،)LoD(الكشفلحدبالنسبة
لكلالكشفحداعتباروتم).6الجدول(الكشفحدبوصفهالمدمجةالمتغيرتكراراتمتوسطحسابتم،)0.05(%5بنسبةالثانيالنوعذيالخطأمنأقلكانتالمئوية
.للحذوفات%5.26وللإدخالات%5.12والمفردة،النيوكليوتيدلمتغيرات%4.97بنسبة–الكواشفلدفعتيالمحسوبتينالقيمتينبينمنالكبرىالقيمةهومتغيرنوع

دفعة
كاشف

نوع
المتغير

إجمالي
الملاحظات

المتغيرأليلترددقياساتعدد
)VAF(

< 2.6%

المتغيرأليلترددلقياساتالمئويةالنسبة
)VAF(

< 2.6%

كشفحد
(%)

الكشفحد6الجدول
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1SNV3180531.74.94

42061.45.08الإدخال

84070.85.22الحذوفات

2SNV3180511.64.97

42051.25.12الإدخال

84070.805.26الحذوفات

الدقة

Germline

NextSeqجهازعلىالجنسيالخطمتغيرلوحدةالمتغيّراستدعاءدقةلتقييمالتاليةالدراسةأجُريت 550DxكواشفمجموعةباستخدامNextSeq 550Dx
High Output Reagent Kit v2 مجموعةعنللاستعلاممصُممتمثيليفحصباستخدامللاختبارالبلاتينيالجينوممنفريدةعينة13وخضعت).دورة300)

وثلاثةتسلسل،أجهزةثلاثباستخدامإجمالاًتشغيلعملياتتسعأجُريت.مختلفاًكروموسوما23ًعبر)أمبليكون150(قاعدة12588تغُطيالتيالجيناتمنمتنوعة
مرجعيةبطريقةالنتائجمقارنةخلالمنوالحذوفاتوالإدخالاتالمفردة،النيوكليوتيداتلمتغيراتالدقةتحديدتم.أيامخمسةمدارعلىمشُغلينوثلاثةالكواشفدفعاتمن
.ذلكخلافيحُددلمماالمرجعيةالطريقةهذهعلىبناءًالمؤكدةالجينوميةالمناطقتحديدوتم.1.0-2016الإصدارمنالبلاتينيةللجينوماتالواضحةسماتذاتمركبَّة ُ

المعايير
إجمالي

3التشغيلعمليةحسبالنتائج2الملاحظةحسبالنتائج1الملاحظات

99.9>81998.7المفردةالنيوكليوتيداتلمتغيرات)PPA(الإيجابيةالنسبةتوافق

81995.098.9لإدخالات)PPA(الإيجابيةالنسبةتوافق

819100100لحذوفات)PPA(الإيجابيةالنسبةتوافق

NPA(819100100(السلبيةالنسبةتوافق

OPA(819<99.9<99.9(الإجماليةالنسبةتوافق

الجنسيالخطتوافقملخص7الجدول

.819=)9(التشغيلعملياتعددx)91(تشغيلعمليةلكلالعيناتعددأساسعلىالحسابتم1
.9عددهايبلغالتيالتشغيلعملياتعبرالعينةنسخةحسبملاحظتهاتمتقيمةأقل2
.إجماليةبصورةتشغيلعمليةكلمنالبياناتتحليلعندقيمةأقل3

منالبلاتينيةبالجينوماتالمتغيرنتائجمقارنةتتمحيثالواحدة،العينةأساسعلىوالسلبيةالإيجابيةالنسبةتوافقمعالمقُدمّةالدراسةبياناتعلى8الجدوليحتوي
الطريقةلأنونظرًا)والحذوفاتوالإدخالاتالمفردة،النيوكليوتيدمتغيرات(الثلاثةالمتغيرأنواعوتدُمج).PPA(الإيجابيةالنسبةتوافقلحسابات1.0-2016الإصدار
للجينومالتسلسلببنيةللمقارنةبالمتغيراتصلةلهاليستالتيالقاعدةنتائجتخضعالحذوفات،/والإدخالاتالمفردةالنيوكليوتيدلمتغيراتسوىالنتائجتقُدمّلاالمرجعية
).NPA(السلبيةالنسبةتوافقلحساباتوذلك،hg19البشريالمرجعي
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العينة
متوسط
معدل

الاستدعاء

المتغيرات
1المتوقعة

الإيجابيات
الحقيقية

السلبيات
الكاذبة

حالات
عدم

استدعاء
المتغيّر

السلبيات
الحقيقية

الإيجابيات
الكاذبة

توافق
النسبة
الإيجابية

)PPA(

توافق
النسبة
السلبية

)NPA(

توافق
النسبة
الإجمالية

)OPA(

NA12877<99.947884788007567620100100100

NA12878<99.98505837911257514640<99.9100<99.9

NA12879<99.960485985558757701099.9100<99.9

NA12880<99.9699369300637576380100100100

NA12881<99.9787578113617516530<99.9100<99.9

NA12882<99.96300617431237548030<99.9100<99.9

NA12883<99.9711970560637519050100100100

NA12884<99.971827119657754146099.9100<99.9

NA12885<99.97686756021247541730<99.9100<99.9

NA12886<99.972457182756752469099.9100<99.9

NA12887<99.971197119007506450100100100

NA12888<99.968046804007560650100100100

NA12893<99.9743473711627500150<99.9100<99.9

عينةلكلالجنسيالخطتوافق8الجدول

.تشغيلعمليات9عبرالعينةنسخجميعفيالمتغيراتعددإجمالي1

لكلالكشفتقييمتم.الواضحةالسماتذاتالمركبةالمرجعيةبالطريقةالمتغيرنتائجمقارنةتتمحيثعينة،كلأساسعلىالمقُدمّةالدراسةبياناتعلى9الجدوليحتوي
.المرجعيةالمواقعوتسُتثنى.منفصلبشكلٍ–والحذوفاتوالإدخالاتالمفردة،النيوكليوتيداتمتغيرات–متغيّرنوع

الحذوفاتالإدخالاتالمفردةالنيوكليوتيداتمتغيرات

المتوقعّالعينة
الإيجابيات
الحقيقية

السلبيات
الكاذبة

المتوقعّ
الإيجابيات
الحقيقية

السلبيات
الكاذبة

المتوقعّ
الإيجابيات
الحقيقية

السلبيات
الكاذبة

NA12877233123310132313230113411340

NA12878573357330126011971151214490

NA12879359135910132312605113411340

NA12880422142210151215120126011970

NA12881491449131151214492144914490

NA12882371737170138613233119711340

NA12883428442840144914490138613230

المتغيّرنوعحسبعينةلكلالجنسيالخطتوافق9الجدول
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الحذوفاتالإدخالاتالمفردةالنيوكليوتيداتمتغيرات

المتوقعّالعينة
الإيجابيات
الحقيقية

السلبيات
الكاذبة

المتوقعّ
الإيجابيات
الحقيقية

السلبيات
الكاذبة

المتوقعّ
الإيجابيات
الحقيقية

السلبيات
الكاذبة

NA12884428442840157515126132313230

NA12885472547250157515122138613230

NA12886434743470144913867144914490

NA12887428442840132313230151215120

NA12888415841580144914490119711970

NA12893459945990138613231144914490

1منحجمهيتراوحإنديلا71ًإجماليهناكوكان.10الجدولفيإجماليملخصيردِ).الإنديل(الصغيرةوالحذوفاتالإدخالاتلاستدعاءأيضاًللتحليلالعيناتخضعت
.للحذوفاتقاعدياًزوجا25ًإلى1ومنللإدخالاتقاعدياًزوجا24ًإلى

)PPA(الإيجابيةالنسبةتوافقالمتغيّراستدعاءعدمحالاتالكاذبةالسلبياتالحقيقيةالإيجابياتالمتوقعةالمتغيراتالمتغيرنوع

18522180182747799.9الإدخال

17388170730315100الحذوفات

الجنسيالخطإنديلكشفملخص10الجدول
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منمجموعةكذلكالأمبليكوناتلدىوكان.0.87إلى0.19منيتراوحبالأمبليكونالخاصGCمحتوىوكان.المتنوعّالجينوميالمحتوىلتغطيةومخُصصاًأمبليكون150يشملالتمثيليالفحصكان
نسبةعلىالجينوميالمحتوىتأثيرلتحديد)11الجدول(أمبليكونكلأساسعلىالبياناتتجميعتم.النيوكليوتيدوثلاثيالنيوكليوتيد،وثنائي،)المتعددTوالمتعددAمثل،(المفردةالنيوكليوتيدتكرارات

.الاستدعاءعدمحالاتأوصحيحةغيراستدعاءاتإماهناكانتحالفي%100منأقلأنهاكماالمرجعيةوالاستدعاءاتالمتغيراستدعاءاتمنالصحيحةالاستدعاءاتنسبةتتكون.الصحيحةالاستدعاءات

الأمبليكوننهايةالأمبليكونبدايةالكروموسوماتالأمبليكون
الجزءحجم

المُحلَّل
المناطقفيالقواعد

المؤكدّة
GCمحتوىللأمبليكونالجينوميالمحتوى

الاستدعاءات
الصحيحة

غيرالاستدعاءات
الصحيحة

عدمحالات
الاستدعاء

الاستدعاءاتنسبة
الصحيحة

0.227616700100الإنديل1136450499364505919393

211094651221094652007979A5(المتعدد(،وCالمتعدد)0.386470100100والإنديل،)5

0.47452900100الإنديل312183538672183539579191

0.497534800100الإنديل412239066572239067489292

512285266022285266828181G0.696633900100)5(المتعدد

612363720392363721087070T0.395733000100الإنديل،)10(المتعدد

712478120412478121288888Aو،)5(المتعددCT(3(،وTAA(3(،
والإنديل

0.277207200100

0.287371000100الإنديل8255862774558628639090

0.386552000100الإنديل9287003930870040098080

0.656633900100متوفرغير1021770167211770168058581

1121866257271866258017575A0.356142500100)8(المتعدد

1221903235041903235918888T0.427207200100)5(المتعدد

1322007967402007968268787T0.317125300100والإنديل،)5(المتعدد

1422122450492122451399191T5(المتعدد(،وAالمتعدد)0.37452900100والإنديل،)6

0.437616700100الإنديل1522281470522281471449393

1622350163502350164227373T0.425978700100والإنديل،)5(المتعدد

173446622944663219393AT(3(،0.27748230134498.2الإنديل

0.436797700100متوفرغير18346620561466206438383

19349851331498514007070CT(3(،0.495733000100والإنديل

2031897131611897132488888A5(المتعدد(،وTالمتعدد)و،)5Aالمتعدد
)TG(3و،)9(

0.417207200100

0.576054306399.9الإنديل2131901060301901061047574

224223366722337447878A0.266388200100)6(المتعدد

الجنسيللخطالأمبليكونمستوىعلىالدقة11الجدول
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الأمبليكوننهايةالأمبليكونبدايةالكروموسوماتالأمبليكون
الجزءحجم

المُحلَّل
المناطقفيالقواعد

المؤكدّة
GCمحتوىللأمبليكونالجينوميالمحتوى

الاستدعاءات
الصحيحة

غيرالاستدعاءات
الصحيحة

عدمحالات
الاستدعاء

الاستدعاءاتنسبة
الصحيحة

234778054177806379797G6(المتعدد(،وTالمتعدد)و،)5Aالمتعدد
)5(

0.427944300100

0.296388200100متوفرغير24415688604156886817878

25456236521562365866662A0.365077800100والإنديل،)5(المتعدد

2641028392441028393147169A0.465651100100)5(المتعدد

2741644467431644468046262A0.275077800100والإنديل،)7(المتعدد

0.786142500100متوفرغير285188208118821587875

29514769061147691448484GT(3(،وCCA(3(0.626879600100

0.395241600100متوفرغير30541069808410698716464

31574077114740771968383A0.36797700100والإنديل،)6(المتعدد

3251474753431474754096767T0.375487300100)5(المتعدد

3351493237311493238219191CT(4(،وAG(3(0.557452900100

0.436142500100الإنديل3451556622131556622877575

35663187136318814102102G0.688353800100)6(المتعدد

0.637534800100الإنديل36624949983249500749292

376310849003108499910094GCT(5(،0.6176608037899.5والإنديل

38632147987321480849898Tو،)5(المتعددTCT(3(،وCTT(3(0.558026200100

0.537780500100الإنديل39632986864329869589595

40633408498334085838686C0.77043400100)6(المتعدد

41641647401416474959594G0.617698600100والإنديل،)5(المتعدد

4261124358651124359559191A0.447452900100)5(المتعدد

0.445978700100متوفرغير43722202076222021487373

0.357207200100الإنديل44766276100662761878888

45777365735773658218787Aو،)7(المتعددAG(4(0.267125300100

0.386961500100الإنديل4671109399461109400308585

4771285334681285335579090G0.627371000100والإنديل،)5(المتعدد

4871495038751495039659191G6(المتعدد(،وCالمتعدد)0.717452900100والإنديل،)6

0.315405400100متوفرغير4971544045191544045998166

0.357616700100الإنديل5071564765071564765999393
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الأمبليكوننهايةالأمبليكونبدايةالكروموسوماتالأمبليكون
الجزءحجم

المُحلَّل
المناطقفيالقواعد

المؤكدّة
GCمحتوىللأمبليكونالجينوميالمحتوى

الاستدعاءات
الصحيحة

غيرالاستدعاءات
الصحيحة

عدمحالات
الاستدعاء

الاستدعاءاتنسبة
الصحيحة

0.426797700100متوفرغير518181731218173948383

52824811020248111099089Gو،)7(المتعددCTC(4(،0.6172171072099.0والإنديل

0.35487300100الإنديل53876518625765186916767

5491030549091030550069898G0.678026200100)6(المتعدد

0.325323500100الإنديل5591055861501055862146565

0.497862400100متوفرغير5691076208231076209189696

5791237691491237692318383AT(3(0.376797700100

5891389953451389954419797C0.687944300100والإنديل،)6(المتعدد

5910598712059871987978G0.476388200100والإنديل،)5(المتعدد

601011784629117847269891GC(3(0.877452900100

611027317777273178557979T0.36470100100)5(المتعدد

621033018351330184409090A5(المتعدد(،وTالمتعدد)0.27371000100)5

0.357780500100الإنديل631045084159450842539595

641055892599558926878988AC(11(،0.4271747032599.5والإنديل

0.496552000100متوفرغير65101016112501016113298080

0.516633900100متوفرغير66101183513731183514538181

0.457862400100متوفرغير6711815981681599129796

0.465733000100الإنديل681130177648301777177070

0.658190000100متوفرغير69114747034547470444100100

0.375077800100الإنديل701159837679598377406262

0.598353800100متوفرغير71116441885664418957102102

721193529612935296847373A0.45978700100)5(المتعدد

0.426961500100متوفرغير73111013470521013471368585

74111024773361024774269191G0.557452900100)6(المتعدد

0.536961500100الإنديل75111184062851184063698585

76111203578011203578858585Aو،)5(المتعددCA(3(،0.346961500100والإنديل

77111257693131257693978585GA(3(0.526961500100

7812283477028348538484C0.526879600100والإنديل،)5(المتعدد

791226811004268110969393Aو،)7(المتعددAC(4(0.337616700100

0.496633900100متوفرغير801230881766308818468181
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الأمبليكوننهايةالأمبليكونبدايةالكروموسوماتالأمبليكون
الجزءحجم

المُحلَّل
المناطقفيالقواعد

المؤكدّة
GCمحتوىللأمبليكونالجينوميالمحتوى

الاستدعاءات
الصحيحة

غيرالاستدعاءات
الصحيحة

عدمحالات
الاستدعاء

الاستدعاءاتنسبة
الصحيحة

811288474105884741757171A0.355814900100)6(المتعدد

82121209668721209669669595G0.687780500100)5(المتعدد

0.525978700100متوفرغير831324167504241675767373

841325816961258170498988A5(المتعدد(،وTالمتعدد)و،)7Aالمتعدد
والإنديل،)7(

0.227207200100

0.497289100100الإنديل851344880112448802008989

0.396306300100الإنديل861377665218776652947777

871431619327316193936767GA(3)،TA(3(0.395487300100

0.256797700100متوفرغير881439517884395179668383

891446958962469590347372T0.1958642032699.4والإنديل،)5(المتعدد

0.386633900100الإنديل901458050030580501108181

0.357452900100الإنديل911482390559823906499191

921492549544925496096666A0.415405400100)5(المتعدد

0.627698600100الإنديل93141028084961028085899494

941543170751431708489896C0.457862400100)5(المتعدد

0.255569200100الإنديل951563446149634462166868

961577879807778799019593G0.687616700100والإنديل،)5(المتعدد

971581625334816254289595T0.437780500100)6(المتعدد

0.655814900100الإنديل981585438263854383347271

0.367452900100متوفرغير991589817413898175039191

0.565733000100الإنديل1001589864274898643437070

0.275159700100متوفرغير10116189491018949726363

1021628997904289979989595C0.677780500100)5(المتعدد

1031653682908536829948787TA(3(0.417125300100

104165795440657954509104104C0.678517600100)5(المتعدد

1051685706375857064659191T0.377452900100والإنديل،)5(المتعدد

10617356392035640088989GC(3(0.647289100100

10717359419135942778787C0.677124706100والإنديل،)5(المتعدد

0.467452900100الإنديل10817397009039701809191
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الأمبليكوننهايةالأمبليكونبدايةالكروموسوماتالأمبليكون
الجزءحجم

المُحلَّل
المناطقفيالقواعد

المؤكدّة
GCمحتوىللأمبليكونالجينوميالمحتوى

الاستدعاءات
الصحيحة

غيرالاستدعاءات
الصحيحة

عدمحالات
الاستدعاء

الاستدعاءاتنسبة
الصحيحة

0.267616700100الإنديل1091716084945160850379393

1101733998759339988499189T0.547289100100)5(المتعدد

1111739589691395897748482A(والإنديل،)13(المتعددx2(0.29663432778898.8

1121741244394412444849191A0.347452900100)5(المتعدد

1131745438866454389579292Aو،)7(المتعددAT(3(،وAT(4(،وAT
والإنديل،)4)

0.267534800100

0.4164413028899.6الإنديل1141761502432615025107979

1151764023582640236678686T0.227043400100)7(المتعدد

1161772308237723083208484GAG(3(0.626879600100

11718261645626165226767GA(3(0.315487300100

0.377452900100متوفرغير11818698047869805689191

11918988802698880946969Aو،)6(المتعددTG(3(0.435651100100

1201838836999388370737575A0.376142500100والإنديل،)5(المتعدد

1211847405382474054628181CTC(3(،0.476633900100والإنديل

1221854815665548157498585CT(3(،0.456961500100والإنديل

0.485323500100متوفرغير1231859773996597740606565

0.598108100100متوفرغير124196251436252419999

0.686060510100متوفرغير1251918121418181214917474

0.645733000100متوفرغير1261918186574181866437070

0.617698600100متوفرغير127207460567461499494

1282010633195106332768282AC(3(0.596715800100

1292017705633177057087676CT(3(0.586224400100

1302021766821217668907070GT(3)،TG(4(،0.465733000100والإنديل

0.638271900100الإنديل131202527842125278521101101

0.365487300100الإنديل1322050897302508973686767

1332062331904623319949188G0.737207200100)6(المتعدد

0.577125300100الإنديل1342062690860626909468787

0.355405400100الإنديل1352130300823303008886666

1362133694176336942739898Tو،)6(المتعددCA(3(0.548026200100
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الأمبليكوننهايةالأمبليكونبدايةالكروموسوماتالأمبليكون
الجزءحجم

المُحلَّل
المناطقفيالقواعد

المؤكدّة
GCمحتوىللأمبليكونالجينوميالمحتوى

الاستدعاءات
الصحيحة

غيرالاستدعاءات
الصحيحة

عدمحالات
الاستدعاء

الاستدعاءاتنسبة
الصحيحة

1372136710706367107928787GT(3(،0.397125300100والإنديل

1382146644924466449926969Aو،)6(المتعددAG(3(،0.325643907299.9والإنديل

1392146705575467056649090T5(المتعدد(،وAالمتعدد)0.57371000100)6

0.638190000100الإنديل140222575077425750873100100

0.687944300100متوفرغير1412232439233324393299797

0.467944300100الإنديل1422237409844374099409797

0.68108100100متوفرغير1432237637596376376949999

0.667534800100الإنديل1442247081347470814389292

145X15870424158704926969T0.265651100100)5(المتعدد

146X1352885431352886116969C0.625651100100)5(المتعدد

147X13529077713529084771710.525814900100متوفرغير

148Y26553972655461650متوفرغير0.55000متوفرغير

149Y26555192655609910متوفرغير0.48000متوفرغير

150Y26556092655679710Aمتوفرغير0.37000)5(المتعدد
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والتكنولوجياللمعاييرالوطنيالمعهدحددهالذيالنحوعلى،NA12878لـكبيرةبدرجةالمؤكدالجينيبالنمطللمقارنةNA12878للعينةالتسلسلنتائجخضعت
)NIST()فيجزئيتداخليوجدوكانكبيرة،بدرجةالمؤكدةالجينوميةالمناطقداخلأمبليكون،150أصلمنبالكامل،أمبليكون92احتواءوتم).2.19الإصدار

من10,000ظهورإلىالنتيجةهذهوأدت).NIST(والتكنولوجياللمعاييرالوطنيالمعهدتسلسلفيأمبليكون17فيتداخلأيهناكيكنولمأمبليكون،41
تظهر.hg19البشريالمرجعيللجينومالتسلسلببنيةللمقارنةبالمتغيراتصلةلهاليستالتيالأساسيةالاستدعاءاتخضعت.للمقارنةخضعتنسخةلكلالإحداثيات

.12الجدولالجدولفيالدقةنتائج

العينة
عدد

الأمبليكون

متوسط
معدل

الاستدعاء

الإيجابيات
الحقيقية

السلبيات
الكاذبة

السلبيات
الحقيقية

الإيجابيات
الكاذبة

توافق
النسبة

الإيجابية
)PPA(

توافق
النسبة
السلبية

)NPA(

توافق
النسبة

الإجمالية
)OPA(

NA12878133<99.9655216104700<99.9100<99.9

)NIST(والتكنولوجياللمعاييرالوطنيالمعهدبياناتقاعدةداخلNA12878لعينةالجنسيالخطتوافق12الجدول

NextSeqجهازلجهازيمُكنتشغيل،عملياتالتسعذاتتلكالجنسيالخطدراسةقدمتهاالتيالبياناتعلىبناءً 550Dxيليلمامتسقةبصورةالتسلسلإجراء:

GCمحتوى• ≥ بصورةاستدعاؤهتمالذيGCمحتوىإلىبالإضافةلهاالتسلسلأجُريأمبليكون819فياستدعاؤهاتمالتيالقواعدجميع(19%
)%0.6بنسبةاستدعاءعدمحالاتمعدلمع%19بنسبةصحيحة

GCمحتوى• ≤ بصورةاستدعاؤهتمالذيGCمحتوىإلىبالإضافةلهاالتسلسلأجُريأمبليكون819فياستدعاؤهاتمالتيالقواعدجميع(87%
)استدعاءعدمحالاتأيوجودعدممع%87بنسبةصحيحة

لتسعةالمتعددAتكرارعلىتحتويوالتيلهاالتسلسلأجُريأمبليكون819فياستدعاؤهاتمالتيالقواعدجميع(9≤المتعددAأطوال•
)استدعاءعدمحالاتأيوجودعدممعصحيحةبصورةاستدعاؤهاتمنيوكليوتيدات

لعشرةالمتعددTتكرارعلىتحتويوالتيلهاالتسلسلأجُريأمبليكون819فياستدعاؤهاتمالتيالقواعدجميع(10≤المتعددTأطوال•
)استدعاءعدمحالاتأيوجودعدممعصحيحةبصورةاستدعاؤهاتمنيوكليوتيدات

تمنيوكليوتيداتلسبعةالمتعددGتكراروتتضمّنلهاالتسلسلأجُريأمبليكون819فياستدعاؤهاتمالتيالقواعدجميع(7≤المتعددGأطوال•
)%1.0بنسبةاستدعاءعدمحالاتمعدلمعصحيحةبصورةاستدعاؤها

لستةالمتعددCتكرارعلىتحتويوالتيلهاالتسلسلأجُريأمبليكون2457فياستدعاؤهاتمالتيالقواعدجميع(6≤المتعددCأطوال•
)استدعاءعدمحالاتأيوجودعدممعصحيحةبصورةاستدعاؤهاتمنيوكليوتيدات

منضعفا11ًوتتضمّنلها،التسلسلأجُريأمبليكون819فياستدعاؤهاتمالتيالقواعدجميع(ضعفا11ً≤النيوكليوتيدثنائيتكرارأطوال•
)%0.5بنسبةاستدعاءعدمحالاتمعدلمعصحيحةبصورةاستدعاؤهاتمالتيالنيوكليوتيدثنائيتكرارات

منأضعاف5وتتضمّنلها،التسلسلأجُريأمبليكون819فياستدعاؤهاتمالتيالقواعدجميع(أضعاف5≤النيوكليوتيدثلاثيتكرارأطوال•
)%0.5بنسبةاستدعاءعدمحالاتمعدلمعصحيحةبصورةاستدعاؤهتموالذيالنيوكليوتيدثلاثيتكرار

24لـإدخالاًويتضمّنتسلسلهأجُريأمبليكون819في66370إجماليمن66343استدعاؤهاتمالتيالقواعدبلغت(24≤الإدخالاتأطوال•
تتضمّنالتيالمنطقةفيصحيحةغيراستدعاءاتأيتحدثولم؛%1.2بنسبةاستدعاءعدمحالاتمعدلمعصحيحةبصورةاستدعاؤهاتمنيوكليوتيد
)نيوكليوتيد24لـإدخالاً

استدعاؤهاتمنيوكليوتيد25لـحذوفاتوتتضمّنلهاالتسلسلأجُريأمبليكون2457فياستدعاؤهاتمالتيالقواعدجميع(25≤حذوفاتأطوال•
)استدعاءعدمحالاتأيوجودعدممعصحيحةبصورة

الجسديالمتغير
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NextSeqجهازعلىالجسديالمتغيربوحدةالخاصةالمتغيّراستدعاءدقةلتقييمهناالمُوضحّةالدراسةاستخُدمت 550DxكواشفمجموعةباستخدامNextSeq
550Dx High Output Reagent Kit v2 ).دورة300)

تم.مختلفاًكروموسوما23ًعبر)أمبليكون150(قاعدة12,588تغُطيالتيالجيناتمنمتنوعةمجموعةعنللاستعلاممصُمماًتمثيلياًفحصاًالدراسةهذهواستخدمت
.الدراسةفيللتقييمفريدةعيناتستلإنشاءFFPEبالفورمالينوالمثبتةبالبارافينالمعُالجةالكتلمنالبلاتينيللجينومالنوويالحمضاستخلاص

الفريدةالمتغيراتمنكمجموعةGM12877-D7وGM12877-D5لإنشاءGM12878للعينةالنوويبالحمضGM12877للعينةالنوويالحمضتخفيفتم
للعينةالنوويبالحمضمماثلةبصورةGM12878للعينةالنوويالحمضتخفيفتمكما.%7و%5منتقترببنسبةالمتغيرتكراراتمعالزيجوتمتغايرة

GM12877لإنشاءGM12878-D5وGM12878-D7.فيللاختبارخضعتوالتيالمخففة،العيناتباستثناءنسخثلاثفيللاختبارالعيناتجميعخضعت
لمتغيراتالدقةتحديدتم.أيامخمسةمدارعلىمشُغلينوثلاثةالكواشفدفعاتمنوثلاثةتسلسل،أجهزةثلاثباستخدامإجمالاًتشغيلعملياتتسعأجُريت.نسخست

-2016الإصدارمنالبلاتينيةللجينوماتالواضحةالسماتذاتالمركبةالمرجعيةبالطريقةالنتائجمقارنةخلالمنوالحذوفاتوالإدخالاتالمفردة،النيوكليوتيدات
.ذلكخلافيحُددلمماالمرجعيةالطريقةهذهعلىبناءًالمؤكدةالجينوميةالمناطقتحديدوتم.1.0

حسبالنتائج1الملاحظاتإجماليالمعايير
2الملاحظة

عمليةحسبالنتائج
3التشغيل

37898.999.9المفردةالنيوكليوتيداتلمتغيرات)PPA(الإيجابيةالنسبةتوافق

37896.999.9للإدخالات)PPA(الإيجابيةالنسبةتوافق

37897.199.9لحذوفات)PPA(الإيجابيةالنسبةتوافق

NPA(378<99.9<99.9(السلبيةالنسبةتوافق

OPA(378<99.9<99.9(الإجماليةالنسبةتوافق

الجسديالتوافقملخص13الجدول

.378=)9(التشغيلعملياتعددx)42(تشغيلعمليةلكلالعيناتعددأساسعلىالحسابتم1
.9عددهايبلغالتيالتشغيلعملياتعبرالعينةنسخةحسبملاحظتهاتمتقيمةأقل2
.إجماليةبصورةتشغيلعمليةكلمنالبياناتتحليلعندقيمةأقل3

المركبةالمرجعيةبالطريقةالمتغيرنتائجمقارنةتتمحيثالواحدة،العينةأساسعلىوالسلبيةالإيجابيةالنسبةتوافقمعالمقُدمّةالدراسةبياناتعلى14الجدوليحتوي
الطريقةلأنونظرًا)والحذوفاتوالإدخالاتالمفردة،النيوكليوتيدمتغيرات(الثلاثةالمتغيرأنواعوتدُمج).PPA(الإيجابيةالنسبةتوافقلحساباتالواضحةالسماتذات

للجينومالتسلسلببنيةللمقارنةبالمتغيراتصلةلهاليستالتيالقاعدةنتائجتخضعالحذوفات،/والإدخالاتالمفردةالنيوكليوتيدلمتغيراتسوىالنتائجتقُدمّلاالمرجعية
).NPA(السلبيةالنسبةتوافقلحساباتوذلك،hg19البشريالمرجعي

العينة
متوسط
معدل

الاستدعاء
المتوقعّ

الإيجابيات
الحقيقية

السلبيات
الكاذبة

حالات
عدم

استدعاء
المتغيّر

السلبيات
الحقيقية

الإيجابيات
الكاذبة

توافق
النسبة

الإيجابية
)PPA(

توافق
النسبة
السلبية

)NPA(

توافق
النسبة

الإجمالية
)OPA(

GM1287798.72052202502731868215100<99.9<99.9

GM1287898.8364535640813176450100100100

GM1287999.8259225380543236142100<99.9<99.9

GM1288499.8307830240543220385100<99.9<99.9

GM1288599.8329432130813221210100100100

عينةلكلالجسديالتوافق14الجدول
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العينة
متوسط
معدل

الاستدعاء
المتوقعّ

الإيجابيات
الحقيقية

السلبيات
الكاذبة

حالات
عدم

استدعاء
المتغيّر

السلبيات
الحقيقية

الإيجابيات
الكاذبة

توافق
النسبة

الإيجابية
)PPA(

توافق
النسبة
السلبية

)NPA(

توافق
النسبة

الإجمالية
)OPA(

GM1288899.8291628890273230482100<99.9<99.9

GM12877-
D5

99.89288893003586306210100100100

GM12877-
D7

99.79288903202566297190100100100

GM12878-
D5

99.59288869942547628582099.5100<99.9

GM12878-
D7

99.79288910801806298030100100100

لكلالكشفتقييمتم.الواضحةالسماتذاتالمركبةالمرجعيةبالطريقةالمتغيرنتائجمقارنةتتمحيثعينة،كلأساسعلىالمقُدمّةالدراسةبياناتعلى15الجدوليحتوي
.المرجعيةالمواقعوتسُتثنى.منفصلبشكلٍ–والحذوفاتوالإدخالاتالمفردة،النيوكليوتيداتمتغيرات–متغيّرنوع

الحذوفاتالإدخالاتالمفردةالنيوكليوتيداتمتغيرات

المتوقعّالعينة
الإيجابيات
الحقيقية

السلبيات
الكاذبة

المتوقعّ
الإيجابيات
الحقيقية

السلبيات
الكاذبة

المتوقعّ
الإيجابيات
الحقيقية

السلبيات
الكاذبة

GM12877999999056756704864590

GM1287824572457054051306485940

GM1287915391539056754004864590

GM1288418361836067564805675400

GM1288520252025067564805945400

GM1288817821782062162105134860

GM12877-
D5

545453920178216470205218910

GM12877-
D7

545454060178217280205218980

GM12878-
D5

5454519228178216519205218565

GM12878-
D7

545454450178217190205219440

المتغيّرنوعحسبعينةلكلالجسديالتوافق15الجدول

زوجا24ًإلى1منحجمهيتراوحإنديلا71ًإجماليهناكوكان).16الجدول()الإنديل(الصغيرةوالحذوفاتالإدخالاتلاستدعاءأيضاًللتحليلالعشرالعيناتخضعت
.للحذوفاتقاعدياًزوجا25ًإلى1ومنللإدخالاتقاعدياً

NextSeqلجهازالداخليةالنشرة 550Dx
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)PPA(الإيجابيةالنسبةتوافقالمتغيّراستدعاءعدمحالاتالكاذبةالسلبياتالحقيقيةالإيجابياتالمتوقعةالمتغيراتالمتغيرنوع

1077310282948299.2الإدخال

99.9>11502106675830الحذوفات

الجسديالإنديلكشفملخص16الجدول
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المفردةالنيوكليوتيدتكراراتمنمجموعةكذلكالأمبليكوناتلدىوكان.%0.87إلى0.19منيتراوحبالأمبليكونالخاصGCمحتوىوكان.المتنوعّالجينوميالمحتوىلتغطيةأمبليكون150صمُم
.الصحيحةالاستدعاءاتنسبةعلىالجينوميالمحتوىتأثيرلتحديد)17الجدول(أمبليكونكلأساسعلىالبياناتتجميعتم.النيوكليوتيدوثلاثيالنيوكليوتيد،وثنائي،)المتعددTوالمتعددAالمثال،سبيلعلى(

.الاستدعاءعدمحالاتأوصحيحةغيراستدعاءاتإماهناكانتحالفي%100منأقلأنهاكماالمرجعيةوالاستدعاءاتالمتغيراستدعاءاتمنالصحيحةالاستدعاءاتنسبةتتكون

الأمبليكوننهايةالأمبليكونبدايةالكروموسوماتالأمبليكون
الجزءحجم

المُحلَّل
المناطقفيالقواعد

المؤكدّة
للأمبليكونالجينوميالمحتوى

محتوى
GC

الاستدعاءات
الصحيحة

غيرالاستدعاءات
الصحيحة

عدمحالات
الاستدعاء

الاستدعاءاتنسبة
الصحيحة

0.223506608899.7الإنديل1136450499364505919393

211094651221094652007979A5(المتعدد(،وCالمتعدد)0.382982703599.9والإنديل،)5

0.434202028399.2الإنديل312183538672183539579191

0.4934613016399.5الإنديل412239066572239067489292

512285266022285266828181G0.693057104799.8)5(المتعدد

612363720392363721087070T0.392645208100.0الإنديل،)10(المتعدد

712478120412478121288888Aو،)5(المتعددCT(3(،وTAA(3(،0.2733148011699.7والإنديل

0.283392809299.7الإنديل8255862774558628639090

0.383021802299.9الإنديل9287003930870040098080

99.9>0.653061602متوفرغير1021770167211770168058581

1121866257271866258017575A0.3528017049998.3)8(المتعدد

1221903235041903235918888T0.423320705799.8)5(المتعدد

1322007967402007968268787T0.3132524971897.8والإنديل،)5(المتعدد

1422122450492122451399191T5(المتعدد(،وAالمتعدد)0.333972045698.7والإنديل،)6

0.4335051010399.7متوفرغير1522281470522281471449393

1622350163502350164227373T0.4227459013699.5والإنديل،)5(المتعدد

173446622944663219393AT(3(،0.2734534062098.2الإنديل

0.433133904499.9متوفرغير18346620561466206438383

19349851331498514007070CT(3(،0.492637308799.7والإنديل

2031897131611897132488888A5(المتعدد(،وTالمتعدد)و،)5Aالمتعدد
)TG(3و،)9(

0.4132829085797.5

0.572792504799.8الإنديل2131901060301901061047574

224223366722337447878A0.2629327416299.4)6(المتعدد

234778054177806379797G6(المتعدد(،وTالمتعدد)5(،وAالمتعدد)0.4236585011799.7)5
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الأمبليكوننهايةالأمبليكونبدايةالكروموسوماتالأمبليكون
الجزءحجم

المُحلَّل
المناطقفيالقواعد

المؤكدّة
للأمبليكونالجينوميالمحتوى

محتوى
GC

الاستدعاءات
الصحيحة

غيرالاستدعاءات
الصحيحة

عدمحالات
الاستدعاء

الاستدعاءاتنسبة
الصحيحة

0.292942705799.8متوفرغير24415688604156886817878

25456236521562365866662A0.362335657599.7والإنديل،)5(المتعدد

2641028392441028393147169A0.4625942014099.5)5(المتعدد

2741644467431644468046262A0.2722944056097.6والإنديل،)7(المتعدد

0.782829905399.8متوفرغير285188208118821587875

29514769061147691448484GT(3(،وCCA(3(0.623165809499.7

0.392412007299.7متوفرغير30541069808410698716464

31574077114740771968383A0.33129707799.8والإنديل،)6(المتعدد

3251474753431474754096767T0.372527705599.8)5(المتعدد

3351493237311493238219191CT(4(،وAG(3(0.553430809099.7

0.4328266016399.4الإنديل3451556622131556622877575

35663187136318814102102G0.683848906799.8)6(المتعدد

0.633473004699.9الإنديل36624949983249500749292

376310849003108499910094GCT(5(،0.6135057048398.6والإنديل

38632147987321480849898Tو،)5(المتعددTCT(3(،وCTT(3(0.5536647040698.9

0.5335681023899.3الإنديل39632986864329869589595

40633408498334085838686C0.73243807099.8)6(المتعدد

41641647401416474959594G0.613544109199.7والإنديل،)5(المتعدد

4261124358651124359559191A0.443435404499.9)5(المتعدد

0.442757502899.9متوفرغير43722202076222021487373

0.3533060021399.4الإنديل44766276100662761878888

45777365735773658218787Aو،)7(المتعددAG(4(0.2632423048998.5

0.383207405699.8الإنديل4671109399461109400308585

4771285334681285335579090G0.6233791028199.2والإنديل،)5(المتعدد

4871495038751495039659191G6(المتعدد(،وCالمتعدد)0.713431608299.8والإنديل،)6

0.312490104799.8متوفرغير4971544045191544045998166

0.353506708799.8الإنديل5071564765071564765999393

99.9>0.423136509متوفرغير518181731218173948383

52824811020248111099089Gو،)7(المتعددCTC(4(،0.6132781089097.4والإنديل

0.325228014699.4الإنديل53876518625765186916767
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الأمبليكوننهايةالأمبليكونبدايةالكروموسوماتالأمبليكون
الجزءحجم

المُحلَّل
المناطقفيالقواعد

المؤكدّة
للأمبليكونالجينوميالمحتوى

محتوى
GC

الاستدعاءات
الصحيحة

غيرالاستدعاءات
الصحيحة

عدمحالات
الاستدعاء

الاستدعاءاتنسبة
الصحيحة

5491030549091030550069898G0.673696807699.8)6(المتعدد

0.3224472010099.6الإنديل5591055861501055862146565

0.493620308599.8متوفرغير5691076208231076209189696

5791237691491237692318383AT(3(0.373132904599.9

5891389953451389954419797C0.6836472020199.5والإنديل،)6(المتعدد

5910598712059871987978G99.9>0.4729473011والإنديل،)5(المتعدد

601011784629117847269891GC(3(0.8734188021399.4

611027317777273178557979T0.32984301999.9)5(المتعدد

621033018351330184409090A5(المتعدد(،وTالمتعدد)0.23396806899.8)5

0.353582908199.8الإنديل631045084159450842539595

641055892599558926878988AC(11(،0.423209888204893.8والإنديل

0.493021702899.9متوفرغير65101016112501016113298080

0.513053109699.7متوفرغير66101183513731183514538181

0.4536105019299.5متوفرغير6711815981681599129796

0.4626318015399.4الإنديل681130177648301777177070

0.653778502499.9متوفرغير69114747034547470444100100

0.372336806899.7الإنديل701159837679598377406262

99.9>0.5938546010متوفرغير71116441885664418957102102

721193529612935296847373A0.42751607899.7)5(المتعدد

0.423208304899.9متوفرغير73111013470521013471368585

74111024773361024774269191G0.5534047036998.9)6(المتعدد

0.533206507499.8الإنديل75111184062851184063698585

76111203578011203578858585Aو،)5(المتعددCA(3(،0.343208304799.9والإنديل

77111257693131257693978585GA(3(0.523210302799.9

7812283477028348538484C0.52316451652598.3والإنديل،)5(المتعدد

791226811004268110969393Aو،)7(المتعددAC(4(0.3334824033099.1

0.4930497012199.6متوفرغير801230881766308818468181

811288474105884741757171A0.352677306599.8)6(المتعدد

82121209668721209669669595G0.683583097299.8)5(المتعدد

0.5227498011499.6متوفرغير831324167504241675767373
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الأمبليكوننهايةالأمبليكونبدايةالكروموسوماتالأمبليكون
الجزءحجم

المُحلَّل
المناطقفيالقواعد

المؤكدّة
للأمبليكونالجينوميالمحتوى

محتوى
GC

الاستدعاءات
الصحيحة

غيرالاستدعاءات
الصحيحة

عدمحالات
الاستدعاء

الاستدعاءاتنسبة
الصحيحة

841325816961258170498988A5(المتعدد(،وTالمتعدد)7(،وAالمتعدد)7(،
والإنديل

0.2232824056698.3

0.493357407799.8الإنديل851344880112448802008989

0.392907503199.9الإنديل861377665218776652947777

871431619327316193936767GA(3)،TA(3(0.392531301399.9

0.253136002299.9متوفرغير881439517884395179668383

891446958962469590347372T0.1926499071797.4والإنديل،)5(المتعدد

0.3830494013399.6الإنديل901458050030580501108181

0.353431308699.7الإنديل911482390559823906499191

921492549544925496096666A0.41245550152794.1)5(المتعدد

0.623547206999.8الإنديل93141028084961028085899494

941543170751431708489896C0.453626402499.9)5(المتعدد

0.252566703799.9الإنديل951563446149634462166868

961577879807778799019593G0.6834745043298.8والإنديل،)5(المتعدد

971581625334816254289595T0.433587004099.9)6(المتعدد

0.652676207699.7الإنديل981585438263854383347271

0.3634286011299.7متوفرغير991589817413898175039191

99.9>0.5626449011الإنديل1001589864274898643437070

99.9>0.272380905متوفرغير10116189491018949726363

1021628997904289979989595C0.673586005099.9)5(المتعدد

1031653682908536829948787TA(3(0.413283506099.8

104165795440657954509104104C0.6739177014499.6)5(المتعدد

1051685706375857064659191T0.3734075032399.1والإنديل،)5(المتعدد

10617356392035640088989GC(3(0.6433632011<99.9

10717359419135942778787C0.6732752013499.6والإنديل،)5(المتعدد

0.463434308299.8الإنديل10817397009039701809191

0.263507707899.8الإنديل1091716084945160850379393

1101733998759339988499189T0.543355308999.7)5(المتعدد

1111739589691395897748482A(والإنديل،)13(المتعددx2(0.293055453229692.9
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الأمبليكوننهايةالأمبليكونبدايةالكروموسوماتالأمبليكون
الجزءحجم

المُحلَّل
المناطقفيالقواعد

المؤكدّة
للأمبليكونالجينوميالمحتوى

محتوى
GC

الاستدعاءات
الصحيحة

غيرالاستدعاءات
الصحيحة

عدمحالات
الاستدعاء

الاستدعاءاتنسبة
الصحيحة

1121741244394412444849191A0.343436003899.9)5(المتعدد

1131745438866454389579292Aو،)7(المتعددAT(3(،وAT(4(،وAT(4(،
والإنديل

0.2634367041898.8

0.4129751011999.6الإنديل1141761502432615025107979

1151764023582640236678686T0.2232176034099.0)7(المتعدد

1161772308237723083208484GAG(3(0.6231604714199.5

11718261645626165226767GA(3(0.312527384599.8

99.9>0.3734386012متوفرغير11818698047869805689191

11918988802698880946969Aو،)6(المتعددTG(3(0.4325692039998.5

1201838836999388370737575A0.3727923089396.9والإنديل،)5(المتعدد

1211847405382474054628181CTC(3(،0.473059802099.9والإنديل

1221854815665548157498585CT(3(،0.4531969016199.5والإنديل

0.482453104899.8متوفرغير1231859773996597740606565

0.5937298012499.7متوفرغير124196251436252419999

0.6827881010999.6متوفرغير1251918121418181214917474

0.642644202699.9متوفرغير1261918186574181866437070

0.613550103199.9متوفرغير127207460567461499494

1282010633195106332768282AC(3(0.593095107299.8

1292017705633177057087676CT(3(0.582868604299.9

1302021766821217668907070GT(3)،TG(4(،0.462637208899.7والإنديل

0.633815902099.9الإنديل131202527842125278521101101

0.3625188054497.9الإنديل1322050897302508973686767

1332062331904623319949188G0.7332969030999.1)6(المتعدد

0.573281807799.8الإنديل1342062690860626909468787

0.3524758918199.2الإنديل1352130300823303008886666

1362133694176336942739898Tو،)6(المتعددCA(3(0.5436902016099.6

1372136710706367107928787GT(3(،0.393284104899.9والإنديل

1382146644924466449926969Aو،)6(المتعددAG(3(،0.3225939028098.9والإنديل

1392146705575467056649090T5(المتعدد(،وAالمتعدد)0.53394207899.8)6
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الأمبليكوننهايةالأمبليكونبدايةالكروموسوماتالأمبليكون
الجزءحجم

المُحلَّل
المناطقفيالقواعد

المؤكدّة
للأمبليكونالجينوميالمحتوى

محتوى
GC

الاستدعاءات
الصحيحة

غيرالاستدعاءات
الصحيحة

عدمحالات
الاستدعاء

الاستدعاءاتنسبة
الصحيحة

0.633773308699.8الإنديل140222575077425750873100100

0.683661704999.9متوفرغير1412232439233324393299797

0.4636525016299.6الإنديل1422237409844374099409797

0.63739802499.9متوفرغير1432237637596376376949999

0.663475402299.9الإنديل1442247081347470814389292

145X15870424158704926969T0.262604603699.9)5(المتعدد

146X1352885431352886116969C0.622601906399.8)5(المتعدد

147X13529077713529084771710.522678005899.8متوفرغير

148Y26553972655461650متوفرغير0.55000متوفرغير

149Y26555192655609910متوفرغير0.48000متوفرغير

150Y26556092655679710Aمتوفرغير0.37000)5(المتعدد
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والتكنولوجياللمعاييرالوطنيالمعهدحددهالذيالنحوعلى،NA12878لـكبيرةبدرجةالمؤكدالجينيبالنمطللمقارنةGM12878للعينةالتسلسلنتائجخضعت
)NIST()41فيجزئيتداخليوجدوكانكبيرة،بدرجةالمؤكدةالجينوميةالمناطقداخلأمبليكون،150أصلمنبالكامل،أمبليكون92احتواءوتم).2.19إصدار

الإحداثياتمن10,000ظهورإلىالنتيجةهذهوأدت).NIST(والتكنولوجياللمعاييرالوطنيالمعهدتسلسلفيأمبليكون17فيتداخلأيهناكيكنولمأمبليكون،
الدقةنتائجتظهر.hg19البشريالمرجعيللجينومالتسلسلببنيةللمقارنةبالمتغيراتصلةلهاليستالتيالأساسيةالاستدعاءاتخضعت.للمقارنةخضعتنسخةلكل
.18الجدولالجدولفي

عددالعينة
الأمبليكون

متوسط
معدل

الاستدعاء

الإيجابيات
الحقيقية

السلبيات
الكاذبة

السلبيات
الحقيقية

الإيجابيات
الكاذبة

توافق
النسبة

الإيجابية
)PPA(

توافق
النسبة
السلبية

)NPA(

توافق
النسبة

الإجمالية
)OPA(

GM1287813398.8280802584880100100100

)NIST(والتكنولوجياللمعاييرالوطنيالمعهدبياناتقاعدةداخلGM12878لعينةالجسديالتوافق18الجدول

NextSeqجهازلـيمُكنتشغيل،عملياتالتسعذاتتلكالجسديةالخلايادراسةقدمتهاالتيالبياناتعلىبناءً 550Dxيليلمامتسقةبصورةالتسلسلإجراء:

GCمحتوى• ≥ بصورةاستدعاؤهتمالذيGCمحتوىإلىبالإضافةلهاالتسلسلأجُريأمبليكون378فياستدعاؤهاتمالتيالقواعدجميع(19%
)%2.6بنسبةاستدعاءعدمحالاتمعدلمع%19بنسبةصحيحة

GCمحتوى• ≤ بصورةاستدعاؤهتمالذيGCمحتوىإلىبالإضافةلهاالتسلسلأجُريأمبليكون378فياستدعاؤهاتمالتيالقواعدجميع(87%
)%0.6بنسبةاستدعاءعدمحالاتمعدلمع%87بنسبةصحيحة

لتسعةالمتعددAتكرارعلىتحتويوالتيلهاالتسلسلأجُريأمبليكون378فياستدعاؤهاتمالتيالقواعدجميع(9≤المتعددAأطوال•
)%2.5بنسبةاستدعاءعدمحالاتمعدلمعصحيحةبصورةاستدعاؤهاتمنيوكليوتيدات

نيوكليوتيداتلعشرةالمتعددTتكرارتتضمّنوالتيلهاالتسلسلأجُريأمبليكون378فياستدعاؤهاتمالتيالقواعدجميع(10≤المتعددTأطوال•
)%0.1منأقلبنسبةاستدعاءعدمحالاتمعدلمعصحيحةبصورةاستدعاؤهاتم

تمنيوكليوتيداتلستةالمتعددGتكراروتتضمّنلهاالتسلسلأجُريأمبليكون2268فياستدعاؤهاتمالتيالقواعدجميع(6≤المتعددGأطوال•
)%0.5بنسبةاستدعاءعدمحالاتمعدلمعصحيحةبصورةاستدعاؤها

تمنيوكليوتيداتلستةالمتعددCتكراروتتضمّنلهاالتسلسلأجُريأمبليكون756فياستدعاؤهاتمالتيالقواعدجميع(6≤المتعددCأطوال•
)%0.4بنسبةاستدعاءعدمحالاتمعدلمعصحيحةبصورةاستدعاؤها

منأضعاف4وتتضمّنلها،التسلسلأجُريأمبليكون1890فياستدعاؤهاتمالتيالقواعدجميع(أضعاف4≤النيوكليوتيدثنائيتكرارأطوال•
)%0.9بنسبةاستدعاءعدمحالاتمعدلمعصحيحةبصورةاستدعاؤهاتمالتيالنيوكليوتيدثنائيتكرارات

منأضعاف5وتتضمّنلها،التسلسلأجُريأمبليكون378فياستدعاؤهاتمالتيالقواعدجميع(أضعاف5≤النيوكليوتيدثلاثيتكرارأطوال•
)%1.4بنسبةاستدعاءعدمحالاتمعدلمعصحيحةبصورةاستدعاؤهتموالذيالنيوكليوتيدثلاثيتكرار

استدعاؤهاتمنيوكليوتيد23لـإدخالاًويتضمّنلهاالتسلسلأجُريأمبليكون378فياستدعاؤهاتمالتيالقواعدجميع(23≤الإدخالاتأطوال•
)%0.8بنسبةاستدعاءعدمحالاتمعدلمعصحيحةبصورة

استدعاؤهاتمنيوكليوتيد25لـحذوفاتوتتضمّنلهاالتسلسلأجُريأمبليكون1134فياستدعاؤهاتمالتيالقواعدجميع(25≤حذوفاتأطوال•
)%0.7بنسبةاستدعاءعدمحالاتمعدلمعصحيحةبصورة
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الضبط

NextSeqجهازضبطتحديدتم 550Dxلإنشاءمشُغلينوثلاثةللكواشفدفعاتوثلاثأجهزة،ثلاثةباستخدامالبلاتينيالجينوممنفريدةعينة13اختبارخلالمن
الخطدقةدراسةفيمُوضحهوكماذاتهاهيالمرجعيةوالطريقةوالعيناتالتمثيلي،الفحصيعُدّ.تشغيلأيامخمسةمدارعلىالتسلسلتشغيلعملياتمنعملياتتسع

المكونمستوىعندالقياسيةالانحرافاتوحسابالاستجابةكمتغيرVAFالمتغيرأليلترددباستخدامالتباينمكونتحليلخلالمنالضبطإسهاماتتحديدتمكما.الجنسي
هوالكاشفدفعةمتغيرأوالمشغلأوالجهاز،فيمكونكلتحليلفيالمسُتخدمةللملاحظاتالإجماليالعددوكان).19الجدول(التشغيلويومالكاشفودفعةللجهاز،
.التواليعلىوالحذوفاتوالإدخالاتالمفردة،النيوكليوتيداتلمتغيرات235و176و،699

القياسيالانحرافإجماليللمكونالقياسيالانحراف

المتوسطةالقيمةالقصوىالقيمةالمتوسطةالقيمةالقصوىالقيمةالمتغيرنوعالمكونّ

SNV0.00760.00020.08330.0154الدفعة

0.01040.00000.04100.0157الإدخال

0.00460.00050.05600.0187الحذوفات

SNV0.01140.00030.08400.0153الجهاز

0.01380.00090.04070.0161الإدخال

0.00790.00080.05490.0187الحذوفات

SNV0.02260.00080.08410.0155المشغّل

0.03440.00100.04170.0164الإدخال

0.00830.00130.05470.0187الحذوفات

SNV0.02770.00120.08250.0160اليوم

0.02350.00120.04090.0169الإدخال

0.02710.00140.05480.0188الحذوفات

NextSeqلجهازالضبطنتائج19الجدول 550Dx)القياسيالانحراف(

)التسلسلمنصة(الطريقةمقارنة

NextSeqجهازعلىFFPEبالفورمالينوالمثبتةبالبارافينالمدُمجةوالعيناتالكاملالدمعيناتتقييمتم 550DxوجهازMiSeqDxعملسيرعملياتباستخدام
TruSeqلمجموعةوالجسديالجنسيالخط Custom Amplicon Kit Dx.بالفورمالينوالمثبتةبالبارافينالمدُمجةوالعيناتالدملعيناتالمتغيرتردداتفاقتقييمتم

FFPEارتباط2الشكليوضح.متعددةتمثيليةفحوصاتباستخدامVAFالفحصلوحةحسبالارتباطهذا20الجدولويلخصواحد،تمثيليلفحصالجهازينبين.
NextSeqجهازوMiSeqDxجهازبينالقويةالعلاقةإلىواستنادًا 550Dx،المثالسبيلعلى(التحليليةقبلمابالعواملالصلةذاتالأداءخصائصتحديدتم
TruSeqلمجموعةالداخليةالنشرةراجع.الجهازينكلاعلىتطبيقهاليتم)المتداخلةالموادأوالاستخلاصطرق Custom Amplicon Kit Dxعلىللاطلاع
.التفاصيلمنالمزيد
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NextSeqوMiSeqDxجهازيبين)VAF(المتغيرأليلترددعلاقة2الشكل 550DxبالفورمالينوالمثبتةبالبارافينالمدُمجةبالعيناتيتعلّقفيماFFPE
الأولالفحصباستخدام)اليمينعلى(الدموعينات)اليسارعلى(

الحمضمصدر
الجينيالنووي

قليللوحة(الفحص
)النيوكليوتيد

البيولوجيةالنسخ
)العينات(

الفنيةالنسخ
)عينةلكل(

عدد(الملاحظات
)المتغيرات

التقاطعالانحدار
العلاقة

)R2(

452836910.9920.0020.9952الأولالفحصالدم

45254570.9950.0050.981الثانيالفحصالدم

FFPE46283190.9930.0000.9972الأولالفحص

FFPE4012800.9690.0150.978الثالثالفحص

الفريدةFFPEبالفورمالينوالمثبتةبالبارافينالمدُمجةوالعيناتالدمعيناتباستخدامالطرقمقارنةنتائج20الجدول

.الجنسيالخطمتغيرلوحدةالمحُددالقيدعلىبناءًقياسنقطتيإزالةتمت1
.الثانيالشكلفيموُضحّهوكماالمتغيرأليلترددمخططاتتحديدمعامل2

الاستنساخقابلية

NextSeqجهازلجهازالاستنساخقابليةتقييمتم 550Dxتغطيالجيناتمنمتنوعةمجموعةعنللاستعلاممصُممتمثيليفحصمعالبلاتينيالجينومعيناتباستخدام
الاختباركانكماعينة؛13منالأصلطبقنسخسبعمنيتكوّنالجنسيالخطاختباروكان.أمبليكون150باستخداممختلفاًكروموسوما23ًعبرقاعدة12588
TruSeqمجموعةباستخدامالعيناتتحضيروتم).VAF(المتغيّرأليللترددمختلفةمستوياتعندعيناتسبعمنالأصلطبقنسخستمنيتكوّنالجسدي Custom

Amplicon Kit Dx.

NextSeqكواشفمجموعةمنواحدةدفعةباستخدامخارجيةمواقعثلاثةفيالاختبارأجُريكما 550Dx High Output Reagent Kit v2 ).دورة300)
NextSeqجهازاستخداموتم 550Dxتشغيلأيامثلاثةفيالاختبارمشُغِّلكلوأجرى.موقعكلفيالاختبارالتشغيلمسؤوليمناثنانوأجرى.موقعكلفيواحد
الخطعملسيرعملياتمنلكلٍتشغيلعملية18الاختبارهذاعننتج.الثلاثةالمواقععبرتشغيلعملية36لإجماليوذلكالعينات،أنواعمننوعلكلمتتاليةغير

.الجسديالتحليلعملوسيرالجنسي

Germline
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تقييمتمالمتوقعة،الإيجابيةGermlineلمتغيراتبالنسبة.إيجابية)متغيّرات(بوصفها0.2≥المتغيّرأليلترددمستوىذاتالجنسيالخطمتغيّراتعنالإبلاغيتم
المعدلات21الجدوليلخص).حذفإدخال،المفرد،النيوكليوتيدمتغير(متغيرنوعكلضمنالصحيحالإيجابيالاستدعاءومعدلالاستدعاءعدممعدلحيثمنالبيانات

Wilson(النقاطلتحديدويلسونطريقةباستخدامالمحسوبة)LCL/UCL(والأعلىالأدنى%95ثقةمستوياتجانبإلىالمرصودة، Score method(،نوعلكل
.متغير

نوع
المتغير

الصحيحالإيجابيالاستدعاءالاستدعاءعدم

تمتما
ملاحظته

الإجمالي
النسبة
المئوية

تمتما
ملاحظته

الإجمالي
النسبة
المئوية

الأقلالثقةمستوى
%95من

الأعلىالثقةمستوى
%95من

SNV16110,3760.014110,349110,36099.9999.9899.99

102637,0442.7736,01836,01810099.99100.00الإدخالات

64834,7761.8634,12834,12810099.99100.00الحذوفات

المتغيرنوعحسبالمتوقعةالإيجابيةللنتائجالجنسيالخطاستدعاءملاحظات21الجدول

(VAF)المتغيّرأليلترددمستوىذاتالجنسيالخطمتغيّراتعنالإبلاغيتم < تمالمتوقعة،السلبيةGermlineلمواقعبالنسبة).البريالنوع(سلبيةبوصفها0.2
الأدنى%95ثقةمستوياتجانبإلىالمرصودة،المعدلات22الجدوليلخص.الصحيحةالبريالنوعاستدعاءومعدلاتالاستدعاءعدممعدلحيثمنالبياناتتقييم

Wilson(النقاطلتحديدويلسونطريقةباستخدامالمحسوبة)LCL/UCL(والأعلى Score method.(

نوع
المتغير

الصحيحالسلبيالاستدعاءالاستدعاءعدم

تمتما
ملاحظته

الإجمالي
النسبة
المئوية

الإجماليملاحظتهتمتما
النسبة
المئوية

مستوى
الأقلالثقة
%95من

مستوى
الأعلىالثقة
%95من

النوع
البري

488319,600,1820.02519,595,29919,595,299100100.00100.00

المتوقعةالسلبيةللنتائجالجنسيالخطاستدعاءملاحظات22الجدول

(VAF)المتغيّرأليلترددمستوىذاتالجنسيالخطمتغيّراتعلىيُطلق ≥ مستوىذاتالمتغيّراتعلىويُطلقللمتغيّر،الإيجابيةالزيجوتمتغايرة0.7<و0.2
(VAF)المتغيّرأليلتردد ≥ المتأصلالتغيّركانإذامالتحديدالزيجوتمتغايرةالمتغيّراتذاتالجنسيالخطعيناتاستخدامتم.للمتغيّرالإيجابيةالزيجوتمتماثلة0.7

حيث،)الزيجوتمتماثلةالجينيةللأنماط0.7والزيجوتمتغايرالجينيللنمط0.2(الثابتينالحديّنلكلاCxتحديدتم.لاأمالجينيالنمطاستدعاءعلىسيؤثرللفحص
(VAF(المتغيّرأليلترددذيالأدنىالثابتللحدّوبالنسبة.الثابتالحدّتتجاوزالتيالمكُررةالاختباراتنسبةxيمُثّل Cxنسبةكانت،0.2 ≥ يشُيرما،99.999%
(VAF(المتغيّرأليلترددذيالأعلىالثابتبالحدّيتعلّقوفيما.الزيجوتمتغايرةاسمالزيجوتمتغايرةالمتغيّراتمن%99.999≥علىسيُطلقأنهإلى كانت،0.7
Cxنسبة ≤ نوعحسبالنتائج23الجدوليلخص.الزيجوتمتماثلةاسمالزيجوتمتغايرةالمتغيّراتمن%0.001≤علىسيطلقأنهإلىيشُيرما،0.001%

.المتغير

(VAF)المتغيّرأليلترددمستوىذاتالجنسيالخطمتغيّراتعلىيُطلق ≥ مستوىذاتالمتغيّراتعلىويُطلقللمتغيّر،الإيجابيةالزيجوتمتغايرة0.7<و0.2
(VAF)المتغيّرأليلتردد ≥ المتأصلالتغيّركانإذامالتحديدالزيجوتمتغايرةالمتغيّراتذاتالجنسيالخطعيناتاستخدامتم.للمتغيّرالإيجابيةالزيجوتمتماثلة0.7

حيث،)الزيجوتمتماثلةالجينيةللأنماط0.7والزيجوتمتغايرالجينيللنمط0.2(الثابتينالحديّنلكلاCxتحديدتم.لاأمالجينيالنمطاستدعاءعلىسيؤثرللفحص
(VAF(المتغيّرأليلترددذيالأدنىالثابتبالحدّيتعلّقوفيما.الثابتالحدّتتجاوزالتيالمكُررةالاختباراتنسبةxيمُثّل Cxنسبةكانت،0.2 ≥ ما،99.999%
(VAF(المتغيّرأليلترددذيالأعلىالثابتللحدّوبالنسبة.الزيجوتمتغايرةاسمالزيجوتمتغايرةالمتغيّراتمن%99.999≥علىسيُطلقأنهإلىيشُير 0.7،
نوعحسبالنتائج23الجدوليلخص.الزيجوتمتماثلةاسمالزيجوتمتغايرةالمتغيّراتمن%0.001≤علىسيُطلقأنهإلىيشُيرما،%0.001≤بنسبةCxكانت

.المتغير
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المتغيرنوع
(VAF(المتغيّرأليلترددعندالثابتالحدّ (VAF(المتغيّرأليلترددعندالثابتالحد0.2ّ 0.7

≤C99.999%≥C0.001%

SNV94/9494/94

24/2424/24الإدخالات

35/3535/35الحذوفات

153153الإجمالي

الزيجوتمتغايرةبالمتغيّراتالخاصةالجنسيللخطCxقيم23الجدول

الجسديالمتغير

(VAF(البالغةالمتغيّرأليلترددمستوياتذاتالجسديةالمتغيّراتعنالإبلاغيتم ≥ ترددمستوياتذاتالملاحظاتاعتبارتموقد.إيجابية)متغيّرات(بوصفها0.026
(VAF)المتغيّرأليل ≥ النتائجحسابتمالأداء،لتقييم).للمتغيّرمنخفضكترددوتسُجَّلسلبية،أوإيجابيةليست(التحليلهذالأغراضواضحةغير0.026<و0.01

:طرقبثلاث

)المتوقعةالنتائجمعتتفق(صحيحإيجابياستدعاءبمثابةواضحةغيرنتيجةأياعتبارتم:حالةأفضل•

)المتوقعةالنتائجمعتتفقلا(صحيحغيراستدعاءبمثابةواضحةغيرنتيجةأياعتبارتم:حالةأسوأ•

التحليلمنالواضحةغيرالنتائججميعاستثناءتم:الاستبعادحالة•

مستوياتجانبإلىالتوالي،علىالاستثنائيةوالحالةالأسوأوالحالةالأفضل،للحالةالاستدعاءنتائج،26الجدولو25الجدولو24الجدولوالثلاثة،الجداولتُلخِّص
.ويلسوننقاططريقةباستخدامالمحسوبة)LCL/UCL(%95منوالأعلىالأقلالثقة

المتغيرنوع
الصحيحالإيجابيالاستدعاء

%95منالأعلىالثقةمستوى%95منالأقلالثقةمستوىالمئويةالنسبةالإجماليملاحظتهتمتما

SNV54,34654,34610099.99100.00

18,03618,03610099.98100.00الإدخالات

18,38118,38110099.98100.00الحذوفات

)الأفضلالحالة(المتغيرنوعحسبالمتوقعةالإيجابيةللنتائجالجسديالمتغيراستدعاءملاحظات24الجدول

الصحيحالإيجابيالاستدعاءالمتغيرنوع

الإجماليملاحظتهتمتما
النسبة
المئوية

%95منالأعلىالثقةمستوى%95منالأقلالثقةمستوى

SNV54,34654,34610099.99100.00

18,00018,03699.899.7299.86الإدخالات

18,38118,38110099.98100.00الحذوفات

)الأسوأالحالة(المتغيرنوعحسبالمتوقعةالإيجابيةللنتائجالجسديالمتغيراستدعاءملاحظات25الجدول
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المتغيرنوع
الصحيحالإيجابيالاستدعاء

%95منالأعلىالثقةمستوى%95منالأقلالثقةمستوىالمئويةالنسبةالإجماليملاحظتهتمتما

SNV54,34654,34610099.99100.00

18,00018,00010099.98100.00الإدخالات

18,38118,38110099.98100.00الحذوفات

)الواضحةغيرالاستدعاءاتحذفتم(المتغيرنوعحسبالمتوقعةالإيجابيةللنتائجالجسديالمتغيراستدعاءملاحظات26الجدول

(VAF)المتغيّرأليلترددمستوىذاتالجسديةالمتغيّراتعنالإبلاغيتم < السلبيةالجسديةالمتغيراتلمواقعوبالنسبة).البريالنوع(سلبيةاستدعاءاتبوصفها0.01
طريقعنالصحيحةالبريالنوعاستدعاءاتتحديدتم.البرّيالنوعمنالصحيحالاستدعاءومعدّلالاستدعاءعدمبمعدلاتيتعلّقفيماللتقييمالبياناتخضعتالمتوقعّة،
VAFمستويات(فيهاالمشكوكالمنطقةضمنوقعتالتيالمرصودةالاستدعاءاتوطرح"الاستدعاءعدم"حالاتاستبعاد ≥ إلىبالإضافة)0.026<و0.01

VAFمستويات(الفاصلالحدمنأعلىكانتالتيالصحيحةغيرالاستدعاءات ≥ والنسبةوالإجماليةالمرصودةالنتائج27الجدوليلخص.الإجماليمن)0.026
المحسوبة)LCL/UCL(والأعلىالأدنى%95ثقةمستوياتجانبإلىالصحيح،البريالنوعاستدعاءومعدلالاستدعاءعدملمعدلالسلبيةالجسديةللمواقعالمئوية
Wilson(النقاطلتحديدويلسونطريقةباستخدام Score method.(

متغير
النوع

الصحيحالسلبيالاستدعاءالاستدعاءعدم

النسبةالإجماليملاحظتهتمتما
النسبةالإجماليالصحيحالصحيحغيرالواضحغيرالمئوية

المئوية

مستوى
الثقة
منالأقل

95%

مستوى
الثقة
الأعلى
من

95%

36,3268,909,6760.40822541218,870,9758,873,35099.9799.97299.974البريالنوع

المتوقعةالسلبيةللنتائجالجسديالمتغيراستدعاءملاحظات27الجدول

ولتقييم).المتغيّرأنواعمننوعكلداخل(بالفحصالخاصC95تركيزلتحديدنفسهللمتغير)VAF(المتغيّرأليللترددمختلفةمستوياتعندالجسديةالعيناتتقييمتم
تركيزتحديدتموقد.0.07و0.02بين)VAF(المتغيّرأليللترددمتوقعّةمستوياتلديهاكانتالتيالعيناتاستخدامتمللفحص،الثابتالحدّمنبالقربالتغيّرقابلية

C95لـتركيزأعلىعنالإبلاغمعمتغيّر،لكلC9528الجدولفيمتغيّرنوعلكل.

C95العددالمتغيرنوع

SNV740.0613

240.0573الإدخال

330.0575الحذوفات

الجسديC95تركيزملخص28الجدول
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NextSeqكواشفمجموعةأداء 550Dx High Output Reagent Kit v2.5
)دورة300)

عامةنظرة

NextSeqيعُدّ 550Dxًكواشفمجموعة:الكواشفمنبمجموعتينمدعوماNextSeq 550Dx High Output Reagent Kit v2 )دورة300)
NextSeqكواشفومجموعة 550Dx High-Output Reagent Kit v2.5 NextSeqكواشفمجموعةأنولإثبات).دورة300) 550Dx High

Output Reagent Kit v2.5 NextSeqكواشفمجموعةخلالمنصحتهاوتأكيدمنهاالتحققتمالتيالتحليليالأداءمتطلباتتلبيةيمُكنها)دورة300)
550Dx High Output Reagent Kit v2 NextSeqكواشفمجموعةباستخدامالدراساتأجُريت،)دورة300) 550Dx High Output

Reagent Kit v2.5 TruSeqمجموعةباستخدامالمكتبةإعداداتمناثنانأجُريكما).دورة300) Custom Amplicon Kit Dx،أحدهماأجُريحيث
لمجموعةدفعاتثلاثخلالمنللاختبارالعملسيرعمليتيكلامنالمكتباتوخضعت.الجسديالمتغيرعملسيرعبروالآخرالجنسيالخطمتغيرعملسيرعبر

NextSeqكواشف 550Dx High Output Reagent Kit v2.5 NextSeqأجهزةمنثلاثةباستخدام)دورة300) 550Dx.فقدذلك،إلىبالإضافة
NextSeqكواشفمجموعةباستخداممفردةتشغيلعمليةعمل،سيرلكلالاختبارتضمّن 550Dx High Output Reagent Kit v2 ).دورة300)

])LoD[الكشفوحد]LoB[الفراغحد(التحليليةالحساسية

NextSeqكواشفمجموعةباستخدامالتحققأثبت 550Dx High Output Reagent Kit v2 NextSeqجهازأن)دورة300) 550Dxالكشفيمُكنه
الجسديالمتغيروحدةتستخدمهالذي0.026المتغيرأليللترددالثابتالحدوأن0.05≤الثانيالنوعمنخطأمع0.05المتغيرأليلترددمستوىعندالمتغيراتعن

(VAF(المتغيرأليلترددعندالمتغيريكونأنالمتوقّعمنالمطالبات،تلكعلىوبناءً.0.01≤الأولالنوعمنالخطأيدعم)الفعاّلالفراغحد( ترددمنأكبر0.05
(VAF(المتغيرأليل (VAF(المتغيرأليلترددمنأقلالبريالنوعمنالموقعوأنالوقتمن%95فييساويهأو0.026 وللتأكدّ.الوقتمن%99في0.026
NextSeqكواشفمجموعةتلبيةمن 550Dx High Output Reagent Kit v2.5 جهازعلىمتكررةقياساتأخذتمالمطالبات،لتلك)دورة300)

NextSeq 550Dxباستخدام)الكشفحدعينات(0.05المتغيرأليلترددعندمتغيراتتتضمّنوعينات)الفراغحدعينات(البريالنوعمنعيناتخلالمن
NextSeqكواشفمجموعة 550Dx High Output Reagent Kit v2.5 الثابتالحدّتتجاوزالتيالاستدعاءاتنسبةمقارنةتمتثمّومن).دورة300)
NextSeqكواشفمجموعةباستخدامالموضوعةبالمطالباتأدناهتكونوالتي0.026 550Dx High Output Reagent Kit v2 ).دورة300)

(VAF(المتغيرأليلترددتستهدفالتيالمتغيراتمنفريدةبمجموعةمُزودةعينةوكلالكشف،حدعيناتمناثنينالاختباروشمل المقابلةالفراغحدوعينات0.05
وسبعثمانيعددهايبلغنسخفي)LoB(الفراغوحد)LoD(الكشفحدعيناتمعالجةتمتالمكتبة،لإعدادوبالنسبة.المستهدفةللمتغيراتالبريالنوعمنكانتالتي
TruSeqمجموعةباستخدامالتواليعلىنسخ Custom Amplicon Kit Dx.كواشفمجموعةباستخدامالمكتباتتسلسلأجُريالبداية،فيNextSeq

550Dx High Output Reagent Kit v2 باستخدام)LoB/LoD(الكشفحد/الفراغحدتقييمبغرضالجينوميةالإحداثيات/المتغيراتلتحديد)دورة300)
NextSeqكواشفمجموعة 550Dx High Output Reagent Kit v2.5 المتغيرأليلترددمتوسطذاتالمتغيراتجميعاستخدامتم).دورة300)

)VAF(0.055و0.045بينيتراوحالذي)كواشفمجموعةنتائجوفق)الكشفحدمتغيراتNextSeq 550Dx High Output Reagent Kit v2
.للتقييمالمقابلةالجينوميةالإحداثياتمن51خضعالفراغ،حدلتحليلوبالنسبة).متغيرًا51=العدد(الكشفحدتحليلبغرض)دورة300)

NextSeqكواشفمجموعةولتقييم 550Dx High Output Reagent Kit v2.5 مدارعلىتشغيلعملياتثلاثفيالمكتباتتسلسلأجُري،)دورة300)
لكلنسخة21ومتغيرًا51عددهايبلغالتيالكشفحدمتغيراتمنمتغيرلكلنسخة24الاختبارهذابلغ.نفسهاالكاشفمجموعةودفعةالجهازباستخداممتتاليةأيامثلاثة
(VAF)المتغيرأليلترددذاتالبريالنوعمنالاستدعاءاتنسبةتَردِكما.المقابلةالبريالنوعذاتالمواقعمنموقع < نسبةوتردِ.29الجدولفي0.026

.30الجدولفييساويهأو0.026منالأكبر)VAF(المتغيرأليلترددذاتالكشفحدمتغيراستدعاءات

الملاحظاتإجماليللتقييمالخاضعةالمواقعالمتغيرنوع
)VAF(المتغيرأليلترددقياساتعدد

≤2.6%
نسبة

< 2.6%
%95نسبة
الثقةلمجال

)الفراغحدمطالبةتقييم(البريالنوعمنللمواقع0.026<الاستدعاءاتنسبة29الجدول
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SNV32672010.994–1

1–11231010.984الإدخال

1–8168010.978الحذوفات

المتغيرنوع
المواقع
الخاضعة
للتقييم

إجمالي
الملاحظات

أليلترددقياساتعدد
)VAF(المتغير

< 2.6%

أليلترددقياساتعدد
)VAF(المتغير

≤2.6%

نسبة
≤2.6%

%95نسبة
الثقةلمجال

SNV3276817670.9990.993–1

–1126432610.9890.967الإدخال
0.996

–819221900.990.963الحذوفات
0.997

)الكشفحدمطالبةتقييم(الكشفحدلمتغيراتبالنسبة) VAF(المتغيرأليلترددمن0.026≥الاستدعاءاتنسبة30الجدول

الدقة

Germline

NextSeqكواشفمجموعةباستخدامالجنسيالخطمتغيربوحدةالصلةذيالمتغيّراستدعاءدقةلتقييمالتاليةالدراسةأجُريت 550Dx High Output
Reagent Kit v2.5 عملية11إجماليوأجُري.التمثيليةالفحوصاتأحدباستخدامللاختبارالبلاتينيالجينوممنفريدةعينةعشرةاثنتاوخضعت).دورة300)

NextSeqأجهزةمنثلاثةباستخدامتشغيل 550DxكواشفمجموعةمنوثلاثةNextSeq 550Dx High Output Reagent Kit v2.5 (300
).دورة

منالبلاتينيةللجينوماتالواضحةسماتذاتمركبَّة ُمرجعيةبطريقةالنتائجمقارنةخلالمنوالحذوفاتوالإدخالاتالمفردة،النيوكليوتيداتلمتغيراتالدقةتحديدتم
NextSeqالكواشفمجموعةباستخداممفردةتسلسلتشغيلعمليةمنالدقةنتائجتوفيرتم.1.0-2016الإصدار 550Dx High Output Reagent Kit v2
.31الجدولفيالنتائجملخصويقُدمَّ.إليهاللرجوع)دورة300)

المعايير
الملاحظاتإجمالي

1)2.5الإصدار(
الملاحظةحسبالنتائج

2)2.5الإصدار(
الملاحظةحسبالنتائج

3)2الإصدار(

النتائج
حسب
عملية
التشغيل

الإصدار(
2.5(4

النتائج
حسب
عملية
التشغيل

الإصدار(
2(4

الإيجابيةالنسبةتوافق
)PPA(لمتغيرات

المفردةالنيوكليوتيدات

105698.798.7<99.9<99.9

الإيجابيةالنسبةتوافق
)PPA(لإدخالات

1056100100100100

الجنسيالخطتوافقملخص31الجدول
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المعايير
الملاحظاتإجمالي

1)2.5الإصدار(
الملاحظةحسبالنتائج

2)2.5الإصدار(
الملاحظةحسبالنتائج

3)2الإصدار(

النتائج
حسب
عملية
التشغيل

الإصدار(
2.5(4

النتائج
حسب
عملية
التشغيل

الإصدار(
2(4

الإيجابيةالنسبةتوافق
)PPA(لحذوفات

105695.295.2<99.9<99.9

السلبيةالنسبةتوافق
)NPA(

1056100100100100

الإجماليةالنسبةتوافق
)OPA(

1056<99.9<99.9<99.9<99.9

).ملاحظة1056=تشغيلعملية11×تشغيلعمليةلكلعينة96(التشغيلعملياتعددxتشغيلعمليةلكلالعيناتعددأساسعلىالحسابتم1
NextSeqكواشفلمجموعةتشغيلعملية11علىبناءً(التشغيلعملياتجميععبرالعينةنسخةحسبملاحظتهاتمتقيمةأقل2 550Dx High Output Reagent Kit v2.5(
).ملاحظة96إجمالي(واحدةتشغيلعمليةعبرالعينةنسخةحسبملاحظتهاتمتقيمةأقل3
.إجماليةبصفةتشغيلعمليةكلمنالبياناتتحليلعندقيمةأقل4

الجسديالمتغير

NextSeqجهازعلىالجسديالمتغيرلوحدةالمتغيّراستدعاءدقةلتقييمالتاليةالدراسةأجُريت 550DxكواشفمجموعةباستخدامNextSeq 550Dx High
Output Reagent Kit v2.5 تممنهاعينتان(البلاتينيبالجينومخاصةFFPEبالفورمالينومثبتةبالبارافينمدمجةعيناتلعشراختباروأجُري).دورة300)

NextSeqأجهزةثلاثباستخدامتشغيلعملية11إجماليوأجُري.التمثيليةالفحوصاتأحدباستخدام)0.05المتغيرأليلترددإلىبهاالمتغيراتتخفيف 550Dx
NextSeqكواشفمجموعةمندفعاتوثلاث 550Dx High Output Reagent Kit v2.5 ).دورة300)

منالبلاتينيةللجينوماتالواضحةسماتذاتمركبَّة ُمرجعيةبطريقةالنتائجمقارنةخلالمنوالحذوفاتوالإدخالاتالمفردة،النيوكليوتيداتلمتغيراتالدقةتحديدتم
NextSeqالكواشفمجموعةباستخداممفردةتسلسلتشغيلعمليةمنالدقةنتائجتوفيرتم.1.0-2016الإصدار 550Dx High Output Reagent Kit v2
.32الجدولفيالنتائجملخصويقُدمَّ.إليهاللرجوع)دورة300)

المعايير

إجمالي
الملاحظات

الإصدار(
2.5(1

حسبالنتائج
الملاحظة

الإصدار(
2.5(2

حسبالنتائج
الملاحظة

3)2الإصدار(

عمليةحسبالنتائج
التشغيل

4)2.5الإصدار(

عمليةحسبالنتائج
التشغيل

4)2الإصدار(

لمتغيرات)PPA(الإيجابيةالنسبةتوافق
المفردةالنيوكليوتيدات

528100100100100

99.9>99.9>52896.996.9لإدخالات)PPA(الإيجابيةالنسبةتوافق

528100100100100لحذوفات)PPA(الإيجابيةالنسبةتوافق

NPA(528<99.9<99.9<99.9<99.9(السلبيةالنسبةتوافق

OPA(528<99.9<99.9<99.9<99.9(الإجماليةالنسبةتوافق

الجسديالتوافقملخص32الجدول

)ملاحظة528=تشغيلعملية11×تشغيلعمليةلكلعينة48(التشغيلعملياتعددxتشغيلعمليةلكلالعيناتعددأساسعلىالحسابتم1
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NextSeqكواشفلمجموعةتشغيلعملية11علىبناءً(التشغيلعملياتجميععبرالعينةنسخةحسبملاحظتهاتمتقيمةأقل2 550Dx High Output Reagent Kit v2.5(
).ملاحظة96إجمالي(واحدةتشغيلعمليةعبرالعينةنسخةحسبملاحظتهاتمتقيمةأقل3
.إجماليةبصفةتشغيلعمليةكلمنالبياناتتحليلعندقيمةأقل4

الضبط

Germline

NextSeqكواشفمجموعةضبطخضع 550Dx High Output Reagent Kit v2.5 باستخدامللتقييمالجنسيالخطمتغيروحدةجانبإلى)دورة300)
TruSeqمجموعةباستخدامفرديةمكتبةإعدادالاختباروشمل.التمثيليوالفحصالبلاتينيالجينومعينات Custom Amplicon Kit Dxعينة12تضمّنكما
NextSeqكواشفمجموعةمندفعاتثلاثباستخدامالمكتباتتسلسلوأجُري.منهالكلٍنسخثمانيخلالمنللمعالجةخضعت 550Dx High Output

Reagent Kit v2.5 NextSeqأجهزةمنوثلاثة)دورة300) 550Dxالتسلسلتشغيلعملياتمنعملياتتسعلإجمالي.

متغايرةالمتغيّراتمن153=العدد(الجينيالنمطاستدعاءعلىسيؤثرللفحصالمتأصلالتغيّركانإذامالتحديدالزيجوتمتغايرةالمتغيّراتذاتالعيناتاستخدامتم
متماثلالجينيللنمط0.7والزيجوتمتغايرالجينيللنمط0.2(الجنسيالخطمتغيربوحدةالصلةذويالثابتينالحديّنلكلاCxتحديدوتم).الفريدةالزيجوت
(VAF(المتغيّرأليلترددذيالأدنىالثابتللحدّوبالنسبة.الثابتالحدّتتجاوزالتيالمكُررةالاختباراتنسبةxيمُثّلحيث،)الزيجوت Cxنسبةذوالمتغيّركان،0.2
NextSeqكواشفلمجموعةالأدنى 550Dxمتغايرةالمتغيّراتمن%99.9>علىسيُطلقأنهإلىيشُيرما،%99.9>)دورة300(2.5الإصدارمن

(VAF(المتغيّرأليلترددذيالأعلىالثابتللحدّوبالنسبة.الزيجوتمتغايرةاسمالزيجوت NextSeqكواشفلمجموعةالأقصىCxنسبةذوالمتغيّركان،0.7
550Dxالجدوليلخص.الزيجوتمتماثلةاسمالزيجوتمتغايرةالمتغيّراتمن%1.5≤علىسيُطلقأنهإلىيشُيرما،%1.5<)دورة300(2.5الإصدارمن

NextSeqكواشفمجموعةباستخدامالمفردةالتسلسلتشغيلعمليةمنCxقيمتوفيريتم.المتغيرنوعحسبالنتائج33 550Dx High Output Reagent
Kit v2 .إليهاللرجوع)دورة300)

نوع
المتغير

العدد
(VAF(المتغيّرأليلترددعندالثابتالحدّ (VAF(المتغيّرأليلترددعندالثابتالحد0.2ّ 0.7

Cxلنسبةالأدنىالحدّ
1)2.5الإصدار(

Cxلنسبةالأدنىالحدّ
2)2الإصدار(

Cxلنسبةالأقصىالحدّ
1)2.5الإصدار(

Cxلنسبةالأقصىالحدّ
2)2الإصدار(

SNV94<99.9<99.91.5%1.0%

%0.1>%0%100%24100الإدخالات

%0.1>%0.1>99.9>%35100الحذوفات

الزيجوتمتغايرةبالمتغيّراتالخاصةالجنسيللخطCxقيم33الجدول

.التباينعنصرتحليلمنالمعياريالانحرافإجماليتقديراتإلىCxقيمتستند1
.للعينةالمعياريةالانحرافاتإلىCxقيمتستند2

الجسديالمتغير

NextSeqكواشفمجموعةضبطخضع 550Dx High Output Reagent Kit v2.5 باستخدامللتقييمالجسديالمتغيروحدةجانبإلى)دورة300)
TruSeqمجموعةباستخدامفرديةمكتبةإعدادالاختباروشمل.التمثيليوالفحصالبلاتينيللجينومFFPEبالفورمالينوالمثبتةبالبارافينالمدُمجةالعينات Custom

Amplicon Kit Dxكواشفمجموعةمندفعاتثلاثباستخدامالمكتباتتسلسلوأجُري.منهالكلٍنسخثمانيمععينتينتضمّنكماNextSeq 550Dx High
Output Reagent Kit v2.5 NextSeqأجهزةمنوثلاثة)دورة300) 550Dxالتسلسلتشغيلعملياتمنعملياتتسعلإجمالي.

الثابتالحدمنبالقربالجهازتغيّرمدىلتقييم)فريدًامتغيرًا131=العدد(0.010≥متوقعّة)VAF(متغيّرأليلترددمستوياتمعالجسديةالمتغيّراتاستخدامتم
(VAF(المتغيّرأليلترددمستوىذاتالجسديةالمتغيّراتعلىيُطلق(الجسديالمتغيربوحدةالخاص)VAF(المتغيّرأليللتردد ≥ تحديدتم).للمتغيرإيجابية0.026
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الخاص)VAF(المتغيّرأليللترددالثابتالحدمنأكبرتكونأناحتماليةأنإذ)VAF(المتغيرأليلترددC95قيموتمُثّل.الجسديةالمتغيراتمنمتغيرلكلC95قيم
مجموعةباستخدامالمفردةتسلسلتشغيلعمليةمنC95نتائجتوفيريتم.34الجدولفيالمتغيرنوعحسبالأعلىC95قيموتردِ.%95هوالجسديالمتغيربوحدة

NextSeqكواشف 550Dx High Output Reagent Kit v2 .إليهاللرجوع)دورة300)

2)2الإصدار(1C95)2.5الإصدار(C95للتقييمالخاضعةالمتغيراتعددالمتغيرنوع

SNV740.0640.063

240.0620.061الإدخالات

330.0600.060الحذوفات

الجسديC95تركيزملخص34الجدول

.التباينعنصرتحليلمنالمعياريالانحرافإجماليتقديراتإلىC95قيمتستند1
.للعينةالمعياريةالانحرافاتإلىC95قيمتستند2

)الكاشفمجموعة(الطريقةمقارنة
Germline

NextSeqكواشفمجموعةعبرللتقييمفريدًامتغيرًا215منعليهالمتحصل)VAF(المتغيرأليلترددمتوسطخضع 550Dx High Output Reagent Kit
v2 NextSeqكواشفومجموعة)دورة300) 550Dx High Output Reagent Kit v2.5 الخطمتغيروحدةمنالمنُشأةالنتائجباستخدام)دورة300)

الإصدار(واحدةتسلسلتشغيلوعملية)2.5الإصدار(التسلسلتشغيلعملياتمنعملية11من)VAF(المتغيرأليللترددالمتوسطةالمعدلاتحسابتمكما.الجنسي
المتغيرأليلترددعلاقةعلىوبناءً.الكواشفمجموعتيبينVAFارتباط3الشكليوضح.متغيرلكلالمتوسطلحسابالأقلعلىمكرراتثمانيةاستخدامتم).2
)VAF(كواشفمجموعةباستخدامالبدايةفيصحتهامنوالتأكدالتحققتمالتيالأداء،خصائصتحديدتمالكاشف،مجموعاتبينالنتائجفيوالتشابهالقويةالخطية

NextSeq 550Dx High Output Reagent Kit v2 كواشفمجموعةعلىللتطبيققابلةلتكونالجنسي،الخطمتغيروحدةخلالمن)دورة300)
NextSeq 550Dx High Output Reagent Kit v2.5 ).دورة300)

NextSeqلجهازالداخليةالنشرة 550Dx

07إصدار1000000030326رقممستند

.فقطللتصدير.المختبرفيالتشخيصيللاستخدام

50مِن47



NextSeqكواشفمجموعةبينالجنسيالخطمتغيربوحدةالخاص)VAF(المتغيرأليلترددعلاقة3الشكل 550Dx High Output Reagent Kit v2
NextSeqكواشفومجموعة)دورة300) 550Dx High-Output Reagent Kit v2.5 ).دورة300)

الجسديالمتغير

NextSeqكواشفمجموعةعبرللتقييمفريدمتغير501لـ)VAF(المتغيرأليلترددمتوسطخضع 550Dx High Output Reagent Kit v2 (300
NextSeqكواشفومجموعة)دورة 550Dx High Output Reagent Kit v2.5 تمكما.الجسديالمتغيروحدةمنالمنُشأةالنتائجباستخدام)دورة300)
استخدامتم).2الإصدار(واحدةتسلسلتشغيلوعملية)2.5الإصدار(التسلسلتشغيلعملياتمنعملية11من)VAF(المتغيرأليللترددالمتوسطةالمعدلاتحساب
)VAF(المتغيرأليلترددعلاقةعلىوبناءً.الكواشفمجموعتيبينVAFارتباط4الشكليوضح.فريدمتغيرلكلالمتوسطلحسابالأقلعلىمكرراتثلاثة

NextSeqكواشفمجموعةباستخدامصحتهامنوالتأكدالتحققتمالتيالأداء،خصائصتحديدتمالكاشف،مجموعاتبينالنتائجفيوالتشابه 550Dx High
Output Reagent Kit v2 NextSeqكواشفمجموعةعلىللتطبيققابلةلتكونالجسدي،المتغيروحدةخلالمن)دورة300) 550Dx High Output

Reagent Kit v2.5 ).دورة300)
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NextSeqكواشفمجموعةبينالجسديالمتغيربوحدةالخاص)VAF(المتغيرأليلترددعلاقة4الشكل 550Dx High Output Reagent Kit v2
NextSeqكواشفومجموعة)دورة300) 550Dx High-Output Reagent Kit v2.5 ).دورة300)

المراجعةسجل
التغييروصفالتاريخالمستند

1000000030326رقممستند
07إصدار

أغسطس
2023

Illuminaخادملدعممحتوىإضافةتمت DRAGENلجهازالاختياريNextSeq 550Dx.
.الهواءمرشحقطعةرقمتحديثتم
.المتغيرأليلتردداتلتحديدالمستخدمة)الجسدية(FFPEمتغيراتعددتحديثتم
.الجنسيالخطتوافقملخصجدولتحديثتم

.السيبرانيالأمنتهديداتمنتحذيرإضافةتمت

1000000030326رقممستند
06إصدار

مايو
2022

.المصدربرنامجمنقصددونإضافتهتمتمحتوىلتصحيحتحديثاتأجُريت

رقمالمستند
إصدار1000000030326

05

نوفمبر
2021

.الخطيرةالحوادثعنالإبلاغبشأنوالاحتياطاتالتحذيراتبيانإضافةتمت
.المقصودالمستخدمتحددالتيالأساسيةالعمللآلياتبيانإضافةتمت
Highكواشفبمجموعةالخاصالمرجعإزالةتمت Output Reagent Kit v2 ).دورة300)
Highكواشفبمجموعةالخاصالمرجعإضافةتمت Output Reagent Kit v2.5 (75
).دورة

رقمالمستند
إصدار1000000030326

04

أغسطس
2021

.الأوروبيللاتحادالمعتمدالممثلعنوانتحديثتم.المراجعةسجلجدولإضافةتمت
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التجاريةوالعلاماتالاختراعبراءات
,Illuminaلشركةمملوكومحتوياتهالمستندهذا Inc،لهاالتابعةوالشركات")Illumina("،المنتجباستخداميتعلقفيمافقطلعملائهاالتعاقديالاستخدامإلىويهدف)لأيوليسهناالموضح)المنتجات

شركةتُقدملا.Illuminaشركةمِنمسبقةخطيةموافقةدونآخرشكلبأينسخهأوعنه،الكشفأوإرساله،أو/وآخرغرضلأيتوزيعهأوومحتوياتهالمستندهذااستخداميتمألايجب.آخرغرض
Illuminaالمستندهذابموجبأخرىأطرافلأيالمماثلةالحقوقولاالعامالقانونحقوقأووالنشر،التأليفحقوقأوالتجاريةالعلاماتأوالاختراع،ببراءاتتتعلقتراخيصأي.

جميعقراءةيجب.بهالموضحة)المنتجات(للمنتجوالآمنالسليمالاستخدامضمانأجلمِنوصريحصارمبشكلٍالمستندهذافيِالواردةالتعليماتاتباعجيدبشكلٍوالمدربينالمؤهلينالموظفينعلىيجب
).المنتجاتهذه(المنتجهذااستخدامقبلكاملبشكلٍوفهمهاالمستندهذامحتويات

أخرى،بممتلكاتالضرروإلحاقآخرين،أشخاصأوالمستخدمذلكفيِبماللأشخاص،إصابةأو،)المنتجات(المنتجفيِتلفحدوثإلىبوضوحواتباعهاكاملبشكلٍهناالواردةالتعليماتقراءةعدميؤديوقد
).المنتجات(المنتجعلىينطبقضمانأيوستفقد

).منهاأجزاءأوالبرامجذلكفيِبما(هناالموضح)المنتجات(المنتجاستخدامسوءعنناجمةمسؤوليةأيILLUMINAشركةتتحمللا
,2023Illuminaلشركة©والنشرالطبعحقوق Inc،محفوظةالحقوقجميع.
,Illumina .أولشركةمملوكةالتجاريةالعلاماتجميع Incراجعالتجارية،العلاماتحولمحددةمعلوماتعلىللحصول.المعنيينأصحابهاwww.illumina.com/company/legal.html.

الاتصالمعلومات

Illumina، .Inc
5200 Illumina Way

San Diego, California 92122 U.S.A.
+1.800.809.ILMN (4566)

)الشماليةأمريكاخارج(+1.858.202.4566
techsupport@illumina.com

www.illumina.com

الأستراليةالراعيةالجهة
Illumina Australia Pty Ltd

Nursing Association Building
Level 3, 535 Elizabeth Street

Melbourne, VIC 3000
أستراليا

المنتجملصقات
support.illumina.comموقععلىأدواتكبمجموعةالخاصالرمزمفتاحراجعوالملصقات،المنتجعبوةعلىتظهرالتيللرموزكاملمرجععلىللحصول
.(الوثائق)Documentationالتبويبعلامةضمن
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