
المحليالتشغيلمدير
الجرثوميةالسلالةمتغيرتحليلوحدة
NextSeqجهازعملسيردليل 550Dx

فقطالمختبريالتشخيصفيالاستخداملأغراض

3عامةنظرة
3التشغيلمعلوماتإدخال
5التحليلطرق
6العينةوبياناتالتشغيلعمليةعرض
7التحليلتقرير
8التحليلمخرجاتملفات
14المراجعةسجل

فنيةالمساعدة 15ال

04إصدار1000000030329رقممستند

2021أغسطس

ILLUMINAلشركةمملوك

فقطالمختبريالتشخيصفيالاستخداملأغراض



,Illuminaلشركةمملوكومحتوياتهالمستندهذا Inc،لهاالتابعةوالشركات")Illumina،("المنتجباستخداميتعلقفيمافقطلعملائهاالتعاقديالاستخدامإلىويهدف
شكلبأينسخهأوعنه،الكشفأوإرساله،و/أوآخرغرضلأيتوزيعهأوومحتوياتهالمستندهذااستخداميتمألايجبآخر.غرضلأيوليسهناالموضح(المنتجات)

أووالنشر،التأليفحقوقأوالتجاريةالعلاماتأوالاختراع،ببراءاتتتعلقتراخيصأيIlluminaشركةتقُدملا.Illuminaشركةمِنمسبقةخطيةموافقةدونآخر
المستند.هذابموجبأخرىأطرافلأيالمماثلةالحقوقولاالعامالقانونحقوق

(المنتجات)للمنتجوالآمنالسليمالاستخدامضمانأجلمِنوصريحصارمبشكلٍالمستندهذافيِالواردةالتعليماتاتباعجيدبشكلٍوالمدربينالمؤهلينالموظفينعلىيجب
المنتجات).(هذهالمنتجهذااستخدامقبلكاملبشكلٍوفهمهاالمستندهذامحتوياتجميعقراءةيجببه.الموضحة

أشخاصأوالمستخدمذلكفيِبماللأشخاص،إصابةأو(المنتجات)،المنتجفيِتلفحدوثإلىبوضوحواتباعهاكاملبشكلٍهناالواردةالتعليماتقراءةعدميؤديوقد
(المنتجات).المنتجعلىينطبقضمانأيوستفقدأخرى،بممتلكاتالضرروإلحاقآخرين،

منها).أجزاءأوالبرامجذلكفيِ(بماهناالموضح(المنتجات)المنتجاستخدامسوءعنناجمةمسؤوليةأيILLUMINAشركةتتحمللا
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عامةنظرة
Germlineالمحليالتشغيلمديرتحليلوحدةإن VariantاختبارمعللاستخداممخصصةIllumina TruSeq Custom Amplicon Kit
DxوجهازNextSeq 550Dx.وحدةمعالاختباراستخداموعندGermline Variant Module،المكتباتلتحضيرمخصصاًيكونفإنه

الكامل.المحيطيالدمعيناتمن)DNA(النوويالحمضلتسلسلالمستخدمة

المركزّالتسلسليتيحكماالمتغيرات.عنبحثاًالأمبليكونات،أوالمضخم،)DNA(النوويالحمضمنقصيرةمناطقبتقييمالتحليلوحدةوتقوم
TruSeqمجموعةبمنتجالخاصةالعبوةنشرةانظرمحددة.لمناطقعاليةتغطيةللأمبليكون Custom Amplicon Kit Dxرقم(المستند

1000000029772(.

Germlineتحليلوحدةتتطلب Variantبـالخاصةالعبوةنشرةانظرالمعلومات،منلمزيددورة.300تبلغتسلسلمستلزماتNextSeq
550Dx High Output Reagent Kit v2أوNextSeq 550Dx High-Output Reagent Kit v2.5.

الدليلهذاحول
لوحةحولمعلوماتعلىوللحصول.الجرثوميةالسلالةمتغيرتحليللوحدةوالتحليلللتسلسلالتشغيلمعلماتإعدادبشأنتعليماتالدليلهذايوفر

NextSeqلجهازالمرجعيالدليلانظرالنظام،وإعداداتالمحليالتشغيلمديرمعلومات 550Dx1000000009513رقم(مستند(.

المحليالتشغيلمديرعرض
NextSeqتشغيلبرنامجتطبيقداخلالمحليالتشغيلمديرواجهةتعُرض 550Dx‏)NOS(المدعومالويبمتصفحّويب.متصفحّأيعبرأو

.Chromiumهو

ملاحظة
Confirm"رسالةفيذلكمنكيُطلبعندماالمدعومالمتصفحتنزيلفعليكمدعوم،غيرمتصفحاًتستخدمكنتإذا Unsupported

Browser"إصدارلتنزيل"هنا"اخترمدعومٍ").غيرمتصفحٍ("تأكيدChromium.المدعوم

الجهازمراقبةشاشةعلىعرض
التالية:الخياراتأحدحددالجهاز،مراقبةشاشةعلىالمحليالتشغيلمديرواجهةلعرض1

tلتطبيقالرئيسيةالشاشةمنNOS،حددLocal Run Managerالمحلي).التشغيل(مدير
الانتهاء.عندNOSتطبيقإلىللعودةاليمنىالزاويةأعلىالموجودة"X"علامةفوقانقر
tتصغيرأيقونةحددNOS،ويبمتصفحافتحثمChromiumوأدخلالجهاز،علىhttp://localhostالعنوان.شريطفي

.NOSتصغيرفقطالمسؤولينللمستخدمينيمكن

بالشبكةمتصلكمبيوترجهازمنالعرض
بالجهازالخاصIPعنوانباستخدامواتصلالجهاز،بهاالمتصلنفسهابالشبكةمتصلكمبيوترجهازعلىChromiumويبمتصفحافتح1
.http://myinstrumentالمثال،سبيلعلىالجهاز.اسمأو

التشغيلمعلوماتإدخال

المعَلماتتعيين
.المحليالتشغيلمديرإلىالدخولسجِّل1

Createحدد2 Runوحددتشغيل)،عملية(إنشاءGermline Variant.

.التحليلحتىالتسلسلمنبدايةًالتشغيلعمليةتحُددالتيالتشغيلعمليةاسمأدخِل3
الشرطات.أوالسفلية،الشرطاتأوالمسافات،أوالرقمية،الأبجديةالأحرفاستخدم

.التشغيلهويةتحديدفيللمساعدةللتشغيلوصفاًأدخل[اختياري]4
الشرطات.أوالسفلية،الشرطاتأوالمسافات،أوالرقمية،الأبجديةالأحرفاستخدم
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المنسدلة.القائمةمنالمؤشراتومجموعةالعيناتعددحدد5
التحديد.إجراءعندالتاليةالمعلوماتراعِ

t24الخياريشيرالمثال،سبيلعلىالمؤشرات.مجموعةمعالعيناتأعدادالمنسدلةالقائمةتتضمن-Set معاختبارها،سيتمعينة24إلى1
.1المؤشراتمجموعةمنمؤشراتاستخدام

tمؤشراتمنمختلفةمجموعاتإلىالمؤشراتمجموعاتأرقامتشيرi5.منكلتوفرSet Setو)1(المجموعة1 )2(المجموعة2
واحدة.مجموعةاستنفادمنعفيللمساعدةالمؤشراتمنمجموعتينتوفيريتمللمؤشرات.تنوعاً

tالأقلولكنالأقربالعددفحددالقائمة،فيموجوداًللعيناتالدقيقالعدديكنلموإذاتختبرها.التيالعيناتلعددالأقربالعيناتعدداختر
عينة.16فحددعينة،18اختبارتريدكنتإذاالمثال،سبيلعلىتختبرها.التيالعيناتعددمن

tمؤشراتوتوليفاتآباراًحددتوإذاالأخضر.باللونالمؤشراتتنوعمتطلباتتستوفيالتيالمؤشراتومجموعاتالعيناتآبارتمييزيتم
المؤشرات.تنوعمتطلباتاستيفاءيتملمإذاالتشغيلحفظعندإشعاراًفستتلقىأخرى،

التشغيللعمليةالبيانملفاتاستيراد
.USBمحرك علىأوإليهاالوصوليمُكنالتيالشبكةمواقعأحدفيمتاحةاستيرادهافيترغبالتيالبيانملفاتأنمنتأكّد1

Importحدد2 Manifestsالبيان).ملفات(استيراد

.إضافتهاتريدالتيالبيانملفاتوحدد،البيانملفإلىانتقل3

ملاحظة
ميزةباستخدامالبيانملفاتأضف،الجرثوميةالسلالةمتغيرتحليلوحدةتستخدمالتيالتشغيلعملياتلكافةمتاحةالبيانملفاتلجعل

Module Settingsالدليلراجعالمعلومات،منلمزيدالمستخدم.مستوىعلىالمسؤولأذوناتالميزةهذهتتطلّبالوحدة).(إعدادات
NextSeqلجهازالمرجعي 550Dx1000000009513رقم(مستند(.

التشغيللعمليةالعيناتتحديد
التالية.والتوجيهاتالخياراتأحدباستخدامالتشغيللعمليةالعيناتحدد

tشاشةعلىالموجودالفارغالجدولاستخدم-يدوياًالعيناتإدخالCreate Runالتشغيل).عملية(إنشاء

tبتنسيقخارجيملفإلىانتقل-العيناتاستيراد.*)csv(شاشةعلىللتنزيلقالبيتوفرّبفاصلة.مفصولةقيممعCreate Run
تشغيل).عملية(إنشاء

لإجراءالملفاستوردأوالمكتباتتحضيرعندكمرجعالملفاستخدمخارجي.ملفإلىالعينةمعلوماتتصديريمكنكالعينات،جدولتعبئةوبعد
آخر.تشغيل

يدوياًالعيناتإدخال
Sampleحقلفيالفريدالعينةمعُرّفأدخِل1 IDالعينة)(معُرّف.

السفلية.الشرطأوالشرطاتأوالرقمية،الأبجديةالأحرفاستخدم

وحدده.التحكمنوععلىالأيمنالماوسبزرانقرالسلبي،أوالإيجابيالتحكمعنصرذاتللعيناتبالنسبة[اختياري]2

Sampleحقلفيالعينةوصفأدخِل[اختياري]3 Descriptionالعينة)(وصف.
السفلية.الشرطأوالشرطاتأوالرقمية،الأبجديةالأحرفاستخدم

لاحقة.تشغيلعمليةفينفسهالعينةاسماستخدامأعُيدحالفيالعينةأوصافوتسُتبدلالعينة.باسممرتبطةالعينةأوصافتعُدّ

.)i7(1للمؤشرالمنسدلةالقائمةمن1المؤشرمحوّلحدد4
وإذاللمؤشر.التنوعّمتطلباتتُلبيالتيi5وi7المؤشرلمحولاتالتلقائيةالتعبئةعلىالبرنامجسيعملالمقترحة،العينةمجمعاتاستخدامكوعند
تحديدإلىبحاجةكنتإذاوالإضافية.للمجموعاتالمؤشرمحولاتتحديدمنفتأكّدالقائمة،فيمُدرجاًتختبرهاالتيللعيناتالدقيقالعدديكنلم

قراءةمنللمؤشرات،اختياركقبلفتأكّدالمؤشر،لمحوّلبهاالموصىالمدمجةالمجموعاتتستخدملاأوالإضافية،للمجمعاتالمؤشرات
.13صفحةفيالمؤشروتنوعالأساسيالاستدعاء

.)i5(2للمؤشرالمنسدلةالقائمةمن2المؤشرمحوّلحدد5

04إصدار1000000030329رقممستند

فقطالمختبريالتشخيصفيالاستخداملأغراض

4

Germlineتحليلوحدةعملسيردليل VariantبرنامجفيLocal Run ManagerلجهازNextSeq 550Dx



.البيانلملفاتالمنسدلةالقائمةمنالبيانملفاتأحدحدد6

المكتبات:لإعدادكمرجعحفظهأوطباعتهأواللوحة،مخططلعرضالخياراتأحداختر7
tرمزحددPrint(طباعة)حدداللوحة.مخططلعرضPrint(طباعة)اللوحة.مخططلطباعة
tحددExport(تصدير)خارجي.ملفإلىالعينةمعلوماتلتصدير

النتائج.علىالصحيحةغيرالمعلوماتتؤثرّقدصحيحة.والعينةالبيانمعلوماتأنمنتأكّد

Saveحدد8 Runالتشغيل).عملية(حفظ

العيناتاستيراد
Importحدد1 Samplesيمكنكالتيالملفاتمننوعانهناكالعينة.معلوماتملفموقعإلىللوصولواستعرضالعينات)(استيراد

استيرادها.
tحددTemplate(قالب)شاشةمنCreate Runرؤوسعلىالقالبملفويحتويجديد.لوحةتخطيطلإنشاءتشغيل)(إنشاء

غيرالخلايافيالتجريبيةالمعلوماتاحذفالتشغيل.فيالموجودةللعيناتعمودكلفيالعينةمعلوماتأدخلللاستيراد.الصحيحةالأعمدة
الملف.احفظثمالمستخدمة،

tميزةباستخدامالجرثوميةالسلالةمتغيروحدةمنتصديرهتمالعينةلمعلوماتملفاًاستخدمExport.(تصدير)

اللوحة.مخططلعرض(طباعة)Printرمزحدد2

المكتبات.لإعدادكمرجعاللوحةمخططلطباعة(طباعة)Printحدد3

خارجي.ملفإلىالعينةمعلوماتلتصدير(تصدير)Exportحدد[اختياري]4
النتائج.علىالصحيحةغيرالمعلوماتتؤثرّقدصحيحة.والعينةالبيانمعلوماتأنمنتأكّد

Saveحدد5 Runالتشغيل).عملية(حفظ

تشغيلعمليةتحرير
NextSeqلجهازالمرجعيالدليلانظرالتسلسل،إجراءقبلالتشغيلفيالمعلوماتتحريربشأنتعليماتعلىللحصول 550Dxرقم(مستند

1000000009513(.

التحليلطرق
.Alignmentمجلدفيمخرجاتملفاتتكتُبثمالتالية،التحليلخطواتبتنفيذالجرثوميةالسلالةمتغيرتحليلوحدةتقوم

tالمؤشرقراءاتإرسالتعددفك

tملفاتإنشاءFASTQ

tمرجعإلىالمحاذاة

tالمتغيراتتحديد

البياناتموزعّنظام
الخطوة.هذهفيالجودةقيمفيالنظريتمولاالتشغيل.لعمليةالمحُددةالمؤشربتسلسلاتالمؤشرلقراءةتسلسلكلالبياناتموزعّيُقارن

التالية:الخطواتباستخدامالمؤشرقراءاتتحُدَّد

tالتشغيل.لعمليةبهاالمُدرجةالترتيبحسب1منبدءاًالعيناتترُقَّم

tّالعينات.إحدىإلىتعُينَّلمالتيللعناقيدمخصصا0ًالعينةرقميعُد

tَّقراءةلكلواحدةتطابقعدمحالةإلىيصلماهناكيكونعندماأوتماماًالمؤشرتسلسليتطابقعندماالعيناتإحدىإلىالعناقيدتعُين
مؤشر.
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FASTQملفإنشاء
ملفاتتتضمنّالتسلسل.عملياتلتمثيليسُتخدمنصيتنسيقوهو،FASTQبتنسيقالوسيطةالتحليلملفاتالبرنامجينُشئالبيانات،توزيعبعد

FASTQالفلتر.منتمرلمالتيالعناقيدوتسُتثنىبها.المرتبطةالجودةودرجاتعينةلكلقراءات

بمثابةFASTQملفاتتعُدّ.FASTQملفاسمفيالعينةتلكاسمويضُمنفقط،واحدةلعينةقراءاتعلىFASTQملفاتمنملفكليحتوي
Read(1القراءةمنملفاتأربعةبواقععينة،لكلFASTQملفاتثمانيةإنشاءيتمللمحاذاة.الأوّليالإدخال 2القراءةمنملفاتوأربعة)1

)Read 2.(

المحاذاة
فيالمحُددةالأمبليكونتسلسلاتمقابلعينةكلمنالعناقيدمحاذاةعلىالخاصالتنسيقذاتووترمانسميثخوارزميةتعملالمحاذاة،خطوةخلال
البيان.ملف

مقارنةمنوبدلاًتسلسلين.بينالمتشابهةالمناطقلتحديدعالميةشبهتسلسلمحاذاةعملياتالشريطيةSmith-Watermanخوارزميةوتجري
الممكنة.الأطوالجميعمنمقاطعووترمانسميثخوارزميةتُقارنالإجمالي،التسلسل

القراءة.بهذهالصلةذاتالمسبارتسلسلاتمعبهاالخاصةبالمحاذاةيتعلّقفيمامُقترنةنهايةذاتقراءةكلتقييميجري

tالاتجاهمعالمتماشيالمحددالكروموسوميالموقعذيالنيوكليوتيدبقليلالخاصالمعكوسالمتمممقابل1رقمالقراءةتقييميجري
)DLSO.(

tالاتجاهعكسالمحددالكروموسوميالموقعذيالنيوكليوتيدقليلمقابل2رقمالقراءةتقييميجري)ULSO.(

tتتمالأساسي)،الإنديلنتيجةالتحولاتأوالتطابقعدم(حالاتاختلافاتثلاثةيتجاوزلابماالمسبارتسلسلتُطابقالقراءةبدايةكانتإذا
التسلسل.لهذاالمستهدفالأمبليكونمقابلللقراءةالكاملالطولمحاذاة

tنطاقفيالموجودالإنديلملاحظةتتملاDLSOوULSOالفحص.كيمياءبسبب

وتكُتبالأمبليكون.لطولوفقاًبالكامل،الأمبليكونأوالاهتماممنطقةعلىالتطابقعدممعدلاتحسبالمحاذاةنتائجمنالمحاذاةعملياتتصفيةتتم
المتغير.استدعاءفيمستخدمةليستأنهاكمامحاذة""غيربوصفهاالمحاذاةملفاتفيتصفيتهاتمتالتيالمحاذاةعمليات

المتغيرّاستدعاء
Piscesأداةتقوم Variant Caller،شركةطورتهاالتيIllumina،النوويالحمضعينةفيالموجودةالمتغيراتبتحديد)DNA.(

Piscesأداةتتعرف Variant Vallerالمفردةالنيوكليوتيداتتبديلاتعلى)SNVs،(المتعددةالنيوكليوتيداتوتبديلات)MNVs،(وطفرات
خطوات:3فيالصغيرة)indels(والحذفالإدخال

tمنفصلبشكلالمرجعيالجينومفيموضعكلتراعي

tالموضعذلكمعتتداخلوالتيمحاذاتهاتمتالتيللقراءاتالمحددالموضععندالقواعدتحسب

tبواسوننموذجباستخدامالاستدعاءجودةتقيسالتيالمتغيرجودةسجلدرجةتحسب)Poisson model.(تقلالتيالمتغيراتوتسُتثنى
.Q20عنسجلهاجودةدرجة

).VCF(بتنسيقملففيعليه(اجتياز)PASSعلامةوضعيتمالمرشحات،كافةالمتغيراجتازوإذا

.github.com/Illumina/Pisces/wikiراجعالمعلومات،منلمزيد

العينةوبياناتالتشغيلعمليةعرض
التشغيل.اسمفوقانقر،المحليالتشغيلمديرمعلوماتلوحةمن1

Runالتبويبعلامةمن2 Overviewالتسلسل.تشغيلمقاييسراجعالتشغيل)،علىعامة(نظرة

Copyأيقونةفوقانقر[اختياري]3 to Clipboardالتشغيل.مخرجاتمجلدمسارلنسخالحافظة)إلى(نسخ

Sequencingالتبويبعلامةفوقانقر4 Informationالمستلزمات.ومعلوماتالتشغيلمعلماتلمراجعةالتسلسل)(معلومات

Samplesالتبويبعلامةفوقانقر5 and Resultsالتحليل.تقريرموقعلعرضوالنتائج)(العينات
tالمنسدلةالقائمةبتوسيعفقمالتحليل،تكررإذاSelect Analysisالمناسب.التحليلوحددالتحليل)(تحديد
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Copyأيقونةفوقانقر6 to Clipboardمجلدمسارلنسخالحافظة)إلى(نسخAnalysis.(التحليل)

Runالتبويبعلامتيحولالمعلوماتمنلمزيد Overviewوالتشغيل)علىعامة(نظرةSequencing Informationالتسلسل)،(معلومات
NextSeqلجهازالمرجعيالدليلراجعالتحليل،طلبإعادةوكيفية 550Dx1000000009513رقم(مستند(.

التحليلتقرير
Samplesالتبويبعلامةفيالتحليلنتائجتلخيصيتم and Resultsعينةلكلتقريريتوفرالمحاذاة.مجلدفيمجمعوكتقريروالنتائج)(العينات

عينة.لكلPDFملفبتنسيقأيضاً

النتائجتبويبعلامةالعينات
العينة.تقريرلعرضالقائمةفيعينةفوقانقر1

الوصفالعمودعنوان

فشل.أمنجحقدالتسلسلتشغيلكانإذامايذكرالتشغيلحالة

الفشل.أوالنجاحوحالةالمرور،حديوضحالتسلسل.تشغيلفياستدعاؤهاتمالتيالقواعدعدد(جيجابايت)الإجماليالناتج

%≤Q3030تبلغجودةدرجةسجلتالتيالتسلسلتشغيلفيللقراءاتالمئويةالنسبة)Q30(المرور،حديوضحأكثر.أو
الفشل.أوالنجاحوحالة

التشغيل.إنشاءعندتقديمهتمالذيالعينةمعُرفّالعينةمعُرفّ

المرشح.عبرمرتالتيالقراءاتعددإجمالي)PF(القراءاتتمريرمرشحقراءاتإجمالي

Readنسبة ReadفيللقراءاتالمئويةالنسبةQ30≥)1(القراءة1 للعينة.أكثرأو)Q30(30تبلغجودةدرجةسجلتالتي)1(القراءة1

Readنسبة ReadفيللقراءاتالمئويةالنسبةQ30≥)2(القراءة2 للعينة.أكثرأو)Q30(30تبلغجودةدرجةسجلتالتي)2(القراءة2

الثقةقيمةحدتستوفيالتي)22إلى1من(الكروموسوماتالجسديةالكروموسوماتعبرالجينوميةالمواقععددالجسديةالكروموسوماتاستدعاءمعدل
علىالاستدعاءمعدلوصفويتمفحصها.تمالتيالجسديةالجينوميةالمواقععددإجماليعلىمقسوماًمسبقاً،المحدد
غيرالاستدعاءاتذاتالجسديةالمواقع(عددناقص1كـحسابهايتممئويةنسبةشكلفيويُذكرعينةكلأساس
تسلسلها).تمالتيالجسديةالمواقععددإجماليعلىمقسوماًالمكتملة

والعينةالتشغيلمعلومات1الجدول

الوصفالعمودعنوان

التشغيل.إنشاءعندتقديمهتمالذيالعينةمعُرفّالعينة

التقرير.إنشاءتاريخالتقريرتاريخ

المئويةوالنسبةالعينة،فيالفلترمنمرتالتيالقراءاتوإجماليالتشغيل،إنشاءعندتقديمهتمالذيالعينةمعُرفِّالعينةمعلومات
الجسدية.الكروموسوماتاستدعاءومعدلأكثر،أو)Q30(30تبلغجودةدرجةسجلتالتيبالعينةالخاصةللقراءات

فيتسلسلهاتمالتيللأمبليكوناتالقاعديةبالأزواجالطولوإجماليتسلسلها،تمالتيالأمبليكونمناطقعددإجماليالأمبليكونملخص
فيالمستخدمةالمستهدفةالمرجعيةوالمناطقالمرجعيالجينومالبيانملفويحددالبيان.وملفللعينةالمستهدفة،المناطق
المحاذاة.خطوة

Readمنلكلالمرجع،فيموضعكلتغطيالتيللعينةالقراءاتونسبةعددالقراءةمستوىإحصائيات Readو)1(القراءة1 ).2(القراءة2

القيماجتازتالتيللعينةالمكتشفةالحذفوعملياتالإدخال،وعمليات)،SNVs(المفردةالنيوكليوتيداتتبديلاتعددالمتغيراتملخص
مقبول،نطاقضمنالجودةنتائجكانتإذامالتحديدالمقترحة

ذاتالأمبليكونلمناطقالمئويةوالنسبةالمستهدفة،المنطقةحجمعلىمقسوماًمحاذاتهاتمتالتيالقواعدعددإجماليالتغطيةملخص
للعينة.الأمبليكون،تغطيةمتوسط*0.2البالغالمنخفضالتغطيةحدمنأكبرتغطيةقيم

Coverage(الأمبليكونمنطقةحسبالتغطيةمخططيوضحالتغطيةمخططات by Amplicon Region(مناطقعبرالتغطية
القيمكافةمتوسطإلىويشُارالأحمر.باللونالتغطيةحدعنتغطيتهاقيمتقلالتيالمناطقتمييزويتمللعينة.الأمبليكون

برتقالي.بخط

NextSeqتشغيلبرنامجوتتضمنالعينة.تسلسلعندالبرامجإصداراتالبرامجإصدارات 550Dx‏)NOS(،وبرنامجLocal
Run Manager،وبرنامجRTA،وإصدارGermline Variant Module.

معلوماتتقريرنموذج2الجدول
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التحليلمخرجاتملفات
ملفاتوتوجدالمتغيرات.واستدعاءللمحاذاةالتحليلنتائجتوفروهي،الجرثوميةالسلالةمتغيرتحليللوحدةالتاليةالتحليلمخرجاتملفاتإنشاءيتم

.Alignmentمجلدفيالتحليلمخرجات

الوصفالملفاسم

الإرسال.تعددفكملخصنتائجعلىتحتويوسيطةملفات.*)txt(الإرسالتعددفك

)FASTQ (*.fastq.gzملفاتتعُدّجودة.درجاتسجلذاتقاعديةاستدعاءاتعلىتحتويوسيطةملفاتFASTQالإدخالبمثابة
المحاذاة.لخطوةالأولّي

محددة.لعينةمحاذاتهاتمتالتيالقراءاتعلىتحتوي.*)bam(‏BAMبتنسيقالمحاذاةملفات

بالجينومالخاصVCFبتنسيقالمتغيراتاستدعاءملفات
)genome.vcf.gz(*.

كمرجع.استدعاؤهأوكمتغيراستدعاؤهتمسواءموضع،لكلالجينيالنمطعلىتحتوي

المستهدفة.المنطقةعبراستدعاؤهاتمالتيالمتغيراتكافةعلىتحتوي.*)vcf.gz(‏VCFبتنسيقالمتغيراتاستدعاءملفات

AmpliconCoverage_M1.tsvالرمزويمثلمقُدم.بيانملفلكلعينةلكلأمبليكونلكلالتغطيةحولمعلوماتعلىيحتويM#ملفرقم
البيان.

الإرسالتعددفكملفتنسيق
فيالعينةورقمالعناقيدبينالمطابقةعمليةوتكُتَبالعنقود.منهانشأالتيالعينةلتحديدعنقودبكلالمرفقالمؤشرتسلسلالإرسالتعددفكعمليةتقرأ
التدفق.خليةشرائحمنشريحةلكل)demux(*.إرسالتعددفكملف

الشريحة.رقمXالرمزيمثلحيث،s_1_X.demuxهوالإرسالتعددفكملفتسميةتنسيق

يلي:ممايتكونبرأسالإرسالتعددفكملفاتوتبدأ

t1حالياًبايت)،4بطولصحيح(عددالإصدار

tبايت)4بطولصحيح(عددالعناقيدعدد

الشريحة.منعنقودلكلالعيناتأرقاممنالملفباقيويتكون

.DemultiplexSummaryF1L1.txtباسمإرسالتعددفكملفالبرنامجينُشئالإرسال،تعددفكخطوةاكتمالوعند

tالرمزيمثلالملف،اسمفيF1التدفق.خليةرقم

tالرمزيمثلالملف،اسمفيL1الممر.رقم

t0العينةذلكفيبماعينة،لكلواحدوعمودشريحةلكلواحدصفبهجدولإلىالإرسالتعددفكعمليةتؤدي.

tالمؤشر.قراءاتفيشيوعاًالأكثرالتسلسلات

FASTQملفتنسيق
FASTQأسطر:4علىسجلكلويحتويقراءة.لكلالجودةوقيمقاعديةاستدعاءاتعلىيحتوينصيملفتنسيقهو

tالمعرّف

tالتسلسل

tزائدعلامة(+)

tجودةسجلاتPhredبترميزمشفرَّبتنسيقASCII + 33
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التالي:النحوعلىالمعرّفتنسيقيتم

@Instrument:RunID:FlowCellID:Lane:Tile:X:Y ReadNum:FilterFlag:0:SampleNumber

مثال:
@SIM:1:FCX:1:15:6329:1045 1:N:0:2

TCGCACTCAACGCCCTGCATATGACAAGACAGAATC

+

<>;##=><9=AAAAAAAAAA9#:<#<;<<<????#=

BAMملفتنسيق
والتيمحاذاتهاتمتالتيالتسلسلاتلتمثيلتسُتخدمالتيSAMملفمنالمضغوطةالثنائيةالنسخة)bam*.الامتداديحمل(الذيBAMملفيعُد
الإلكترونيالموقعفيبالتفصيلBAMوSAMتنسيقاتوصفتموقدميجابيز.128إلىسعتهاتصل

samtools.github.io/hts-specs/SAMv1.pdf.

إدراجتمالذيالترتيبعلىبناءًالمحددالعينةرقم#الرمزيمثلحيث؛SampleName_S#.bamالملفاتتسميةتنسيقBAMملفاتتستخدم
للتشغيل.بهالعينات

):alignment(المحاذاةوقسم)header(العنوانقسمعلىBAMملفاتوتحتوي

tفيالموجودةالمحاذاةعملياتوترتبطالمحاذاة.وطريقةالعينة،وطولالعينة،اسممثلبأكمله،الملفحولمعلوماتعلىيحتوي-العنوان
العنوان.قسمفيمحددةبمعلوماتالمحاذاةقسم

tالقراءةاسمويتضمنالمخصصة.والعلاماتالمحاذاة،ومعلوماتالقراءة،وجودةالقراءة،وتسلسلالقراءة،اسمعلىتحتوي-المحاذاة
المطابقة.واصفوسلسلةالمحاذاة،وجودةالبدء،وإحداثيالكروموسوم،

قراءات:زوجأوقراءةلكلالتاليةالمعلوماتالمحاذاةقسميتضمن

t‏AS:المقترنةالنهايةذاتالمحاذاةجودة

t‏RG:محددة.لعينةالقراءاتعددإلىتشيروالتيالقراءة،مجموعة

t‏BC:بالقراءة.والمقترنإرسالهتعددفكتمالذيالعينةمعرفإلىتشيروالتيالشريطي،الرمزعلامة

t‏SM:المفردة.النهايةذاتالمحاذاةجودة

t‏XC:المطابقةواصفسلسلة

t‏XN:بالقراءةالمقترنالأمبليكونمعُرِّفتسجلالتيالأمبليكون،اسمعلامة

المقابل.BAMلملففهرساً)bam.bai*.الامتدادتحمل(التيBAMفهرسملفاتتوفر

VCFملفتنسيق
المتغيراتحولمعلوماتعلىالجينوم.ويحتويلعلمالعلميالمجتمعبواسطةتطويرهتمشائعاًملفتنسيق)VCF(المتغيراتاستدعاءتنسيقيعُد

مواقعفيالموجودةالمتغيراتحولمعلوماتعلىويحتوي.vcf.باللاحقةVCFملفاتوتنتهيمرجعي.جينومفيمحددةمواقعفيالموجودة
vcf.باللاحقةVCFملفاتوتنتهيمرجعي.جينومفيمحددة

منالمتبقيالجزءفيالمستخدمةالتوضيحيةالشروحويسردالمتغيرات،استدعاءأداةوإصدارVCFملفتنسيقإصدارVCFملفعنوانيتضمن
رؤوسعلىالعنوانفيالأخيرالسطريحتوي.BAMوملفالمرجعيالجينومملفأيضاً)VCF(المتغيراتاستدعاءتنسيقعنوانويتضمنالملف.
واحد.متغيرحولمعلوماتعلىVCFملفبياناتخطوطمنخطكلويحتويالبيانات.لخطوطالأعمدة
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VCFملفعناوين

الوصفالعنوان

CHROMملفترتيببنفسالكروموسوماتتظهرالمرجعي.بالجينومالخاصالكروموسومFASTQ.المرجعي

POSالمرجعي.الكروموسومفيللمتغيرالواحدةالقاعدةموقع
أووالحذفالإدخاللطفراتوبالنسبةالمتغير؛معالمرجعيةالقاعدةهوالموقعهذايكون)،SNPs(المفردةالنيوكليوتيداتأشكاللتعددبالنسبة
مباشرةً.المتغيرتسبقالتيالمرجعيةالقاعدةهوالموقعهذايكونالحذف،عمليات

IDرقمrsمنعليهالحصولتمالذيللمتغيرdbSNP.txt،أرقاموجودحالةفيمنطبقاً.ذلككانإذاrsبينالفصليتمالموقع،هذافيمتعددة
('.').مفقودةقيمةعلامةاستخداميتمالموقع،هذافيdbSNPإدخالوجودعدمحالةفيمنقوطة.بفاصلةالقائمة

REFحرفحذفتمثيليتمالمثال،سبيلعلىالمرجعي.الجينيالنمطTكمرجعواحدTTوحرفT.منالمفردالنيوكليوتيدمتغيرتمثيلويتمبديل
AإلىTكمرجعAوحرفT.بديل

ALTالمرجعية.القراءةعنتختلفالتيالأليلات
المرجعيAأنهعلىTإلىAمنالمفردالنوكليوتيدمتغيرتمثيليتمبديل.ATوAكمرجعواحدTحرفإدخالتمثيليتمالمثال،سبيلعلى
البديل.Tو

QUALبمقياسمقُاسةجودةدرجةPhredالمتغيرات.مسُتدعيبواسطةتحديدهايتم
هيللخطأالمقدرةالاحتماليةتكون،Qبقيمةجودةلسجلبالنسبةأخطاء.لوقوعأقلواحتماليةالمتغيرفيأعلىثقةإلىالأعلىالسجلاتتشير
10-)Q/10(.استدعاءاتمجموعةتحتويالمثال،سبيلعلىQ30المتغيراتاستدعاءأدواتمنالعديدتقوم.%0.1بنسبةخطأمعدلعلى

الملحوظ.الخطألمعدلبالنسبةعاليةتكونوالتيالإحصائية،نماذجهاعلىبناءًالجودةسجلاتبتعيين
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VCFملفاتتعليقات

الوصفالعنوان

المرشح.عمودفي(اجتياز)PASSكتابةيتمالترشيح،عملياتجميعاجتيازتمإذاالترشيح
•LowDP-القراءةمنكلتغطيهاالتيالأمبليكونلمواقعوبالنسبةضعفاً.150عنتغطيتهاعمقيقلالتيالمواقععلىيطُبق

متداخلة.مقترنةنهايةذاتقراءة300يعادلهذافإنوالعكسية،الأمامية
•q20-20<الجودةدرجةسجل.
•MultiAllelicSite-الصبغية.الصيغةثنائيالنموذجمعيتوافقلاالمتغير
•R5x9-9≥المتغيرلاستدعاءاتقاعدية)أزواج5إلى1منيتراوح(بطولالمتجاورةالتكراراتعدد.
•SB-المحدد.الحدمنأكبرالشريطانحياز

يلي:ماالمعلوماتعمودفيالمحتملةالإدخالاتتتضمنالمعلومات
•AC-بديلأليللكلالجينيةالأنماطفيالأليلاتعدد)ALT،(المدرج.الترتيببنفس
•AF-بديلأليللكلالأليلتردد)ALT،(المدرج.الترتيببنفس
•AN-استدعاؤها.تمالتيالجينيةالأنماطفيللأليلاتالإجماليالعدد
•CD-المفردةالنيوكليوتيداتأشكالتعددأنإلىتشيرعلامة)SNP(فيالأقلعلىواحدلإدخالالتشفيرمنطقةداخليحدث

RefGene.
•DP-المتغير).الاستدعاءفيوالمستخدمةمالموقعالمحاذيةالقواعداستدعاءات(عددالعمق
•Exon-الإكسونلمناطقبفاصلةمفصولةقائمة)Exon(منالمقروءةRefGene.
•FC-الوظيفية.العاقبة
•GI-منالمقروءةالجيناتلمعرفاتبفاصلةمفصولةقائمةRefGene.
•QD-العمق.حسبالمتغير/الجودةثقة
•TI-منالمقروءةالجيناتلمعرفاتبفاصلةمفصولةقائمةRefGene.

استدعاءأداةعلىالمقدمةالحقولقائمةوتعتمد.GT:GQالمثال،سبيلعلىرأسيين.بنقطتينمفصولةالحقولالتنسيقعموديسردالتنسيق
يلي:ماالمتاحةالحقولتشملالمستخدمة.المتغير
•AD-شكلفيإدخالX,Y،يمثلحيثXويمثلالمرجع،استدعاءاتعددYالبديل.استدعاءاتعدد
•DP-ذاتالقراءاتترشيحيتمحيثالتقريبي؛القراءةيعمقMQ=255السيئين.القرناءذاتأو
•GQ-الجيني.النمطجودة
•GT-البديلعمودفيإدخالأول1الرقميمثلبينماالمرجعية،القاعدة0الرقميمثلالجيني.النمط)ALT،(.الشرطةوتشيروهكذا

).Phasing(الطورمعلوماتتوفرعدمإلى(/)للأمامالمائلة
•NC-الأدنى.الحدعنقاعدتهااستدعاءجودةتقلالتيأواستدعاؤها،يتملمالتيالقواعدجزء
•NL-الموقع.هذافيالقواعداستدعاءلضوضاءتقديروهوالضوضاء؛مستوى
•SB-أكبر.انحيازإلى0منالقريبةالقيمتشيربينماأقل،انحيازإلىالأكبرالسالبةالقيمتشيرالموقع.هذافيالشريطانحياز
•VF-البديل.الأليلتدعمالتيللقراءاتالمئويةالنسبةوهوالمتغير؛تردد

).FORMAT(التنسيقعمودفيالمحددةالقيمالعينةعموديعطيالعينة

الجينوميةVCFملفات
بتنسيقالجينومداخلالمواقعجميعلتمثيلالاصطلاحاتمنمجموعةتتبع4.1الإصدارVCFبتنسيقملفاتهي)gVCF(الجينوميةVCFملفات

gVCFملفاتوتتضمنمعقولة.بدرجةمضغوط (*.genome.vcf.gz(عينة.لكلواحدملففيالأهميةذاتالمنطقةداخلالمواقعجميع

إلى./.)GT(الجينيالنمطعلامةوتشيرالتصفية.عواملجميعتجتازلاالتيالمواقعفي)No-calls(الاستدعاءعدمحالاتgVCFملفيُظهر
).No-call(استدعاءعدمحالة

.sites.google.com/site/gvcftools/home/about-gvcfراجعالمعلومات،منلمزيد

الأمبليكونتغطيةملف
البيان.ملفرقمالملفاسمفيM#الرمزيمثلبيان.ملفلكلأمبليكونتغطيةملفإنشاءيتم

التالية.المعلوماتعلىالملفويحتويالبيان.بملفالمرتبطةالعيناتمعُرِّفاتعلىيحتويعنوانصفملفكليتضمن

tالبيان.ملففيمدرجهوكماالهدفمعُرِّف

tالمرشح.تجتازالتيالقراءاتتغطيةعمق
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التكميليةالمخرجاتملفات
ليستالملفاتهذهأنمنالرغموعلىالتحليل.وأخطاءالتشغيلعمليةنتائجتلخصأوإضافية،معلوماتالتاليةالتكميليةالمخرجاتملفاتتوفر

علىينُصلمماالمحاذاةمجلدفيالملفاتجميعوتوجدوإصلاحها.الأخطاءاستكشافلأغراضاستخدامهايمكنأنهإلاالتحليل،نتائجلتقييممطلوبة
ذلك.خلاف

الوصفالملفاسم

AnalysisLog.txtرسائلعلىالملفهذايحتويلاالحالي.التشغيلعمليةمجلدتحليلأثناءحدثتخطوةكليصفالذيالمعالجةسجل
خطأ.
المحاذاة.مجلدفيويقع

AnalysisError.txtأخطاء.أيحدوثعدمحالفيفارغاًالملفهذاوسيكونالتحليل.أثناءحدثتأخطاءأييسردالذيالمعالجةسجل
المحاذاة.مجلدفيويقع

DemultiplexSummaryF1L1#.txtالتجميعفكنتائجعنتقريراًيقدم)Demultiplexing(وعمودشريحةلكلواحدصفعلىيحتويجدولفي
التدفق.خليةفي4أو3أو2أو1رقمالممر#الرمزيمثلعينة.لكلواحد
المحاذاة.مجلدفيويقع

AmpliconRunStatistics.xmlالتشغيل.بعمليةخاصةملخصةإحصائياتعلىيحتوي
المحاذاة.مجلدفيويقع

التحليلمجلد
.المحليالتشغيلمديربرنامجبواسطةإنشاؤهايتمالتيالملفاتعلىالتحليلمجلديحتوي

يلي:فيماالتحليلومجلدالمخرجاتمجلدبينالعلاقةوتتلخص

tبرنامجيقومالتسلسل،عمليةأثناءReal-Time Analysis (RTA(تحليلأثناءإنشاؤهايتمالتيبالملفاتالمخرجاتمجلدبتزويد
الجودة.درجاتوتسجيلالقاعدي،والاستدعاءالصور،

tبرنامجيقومRTAبرنامجيقومأنوبعدالفعلي.الوقتفيالتحليلمجلدإلىالملفاتبنسخRTAقاعدةلكلالجودةدرجاتسجلبتعيين
المجلدين.كلافيRTAComplete.txtملفالبرنامجيكتبدورة،كلفي

tملفيتوفرعندماRTAComplete.txt،التحليل.عمليةتبدأ

tالمخرجات.مجلدإلىأخرىمرةينسخهاثمالتحليل،مجلدفيالمخرجاتملفاتالمحليالتشغيلمديريكتبالتحليل،عمليةاستمرارومع

المحاذاةمجلدات
Nالحرفيمثلحيث،Alignment_Nيسمىمحاذاةمجلدالمحليالتشغيلمديرينشئالانتظار،قائمةفيالتحليلإدراجإعادةفيهايتممرةكلفي
تسلسلياً.رقماً

المجلدهيكل
Alignment-ملفاتعلىيحتوي.bam.وvcfوFASTQ،التحليل.بوحدةالخاصةوالملفات

Date and Time Stamp-بصيغةالتحليلوقتتاريخ_ختمYYYYMMDD_HHMMSS

AnalysisError.txt

AnalysisLog.txt

aggregate.report.html

aggregate.report.pdf

aggregate.summary.csv

AmpliconCoverage_M#.tsv

AmpliconRunStatistics.xml

Sample1.genome.vcf.gz
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Sample1.coverage.csv

Sample1.report.pdf

Sample1.summary.csv

Sample1.vcf.gz

Sample1.bam

FASTQ

Sample1

Sample1_L001_R1_001_fastq.gz

Stats

DemuxSummaryF1L1.txt

FastqSummaryF1L1.txt

Data

Intensities

BaseCalls

L001-ملفاتعلىيحتوي.*bcl.

L001-ملفاتعلىيحتوي.*locs.

RTA Logs-الفعليالوقتفيالتحليلبرنامجبتحليلالخاصةالسجلملفاتعلىيحتوي)RTA.(

InterOp-التسلسل.تشغيلعمليةمقاييسعنللإبلاغتسُتخدمثنائيةملفاتعلىيحتوي

Logs-التسلسل.عمليةأثناءتنفيذهاتمالتيالخطواتتصفسجلملفاتعلىيحتوي

RTAComplete.txt

RunInfo.xml

RunParameters.xml

المؤشروتنوعالأساسيالاستدعاء
NextSeqجهازعلىللعيناتتسلسلإجراءعند 550Dx،قاعدةالقاعديالاستدعاءيحدد)AأوCأوGأوT(معينة،شريحةفيعنقودلكل
NextSeqجهازويستخدممحددة.دورةفيالتدفق،خليةفيتصويرمنطقةأو 550Dxلتشفيرفقطصورتينيتطلبوالذيالقناتين،ذوالتسلسل

الخضراء.القناةمنوصورةالحمراءالقناةمنصورة)،DNA(النوويللحمضالأربعةللقواعدالبيانات

الأخرى.القراءاتخلالالأساسيالاستدعاءمنالأساسيالاستدعاءعمليةمؤشرقراءاتتختلف

،Gلـأساسيينباستدعائينالفهرسةقراءةبدأتإذاالأوليين.الدورتينمنأيٍّفيGبخلافالأقلعلىواحدبأساسالفهرسةقراءاتتبدأأنيجب
الإرسال.تعددإزالةلضمانالأوليينالدورتينمنكلٍفيموجودةالإشارةتكونأنيجبقوية.إشارةبثيتمفلن

التنوع،قلةتحذيرظهورولمنعالتنوع.متطلباتتُلبيلاالمؤشراتكانتإذاالتنوعقلةتحذيرسيظهرالتشغيل،عمليةإنشاءأثناءالمؤشراتاختيارعند
دورة.لكلالقناتينكلتافيإشارةتوفرالتيالمؤشرتسلسلاتحدد

tالحمراءالقناة-AأوC

tالخضراءالقناة-AأوT

بك،الخاصةالمؤشراتتسلسلاتحولالمعلوماتمنولمزيدالضعيفة.الإشاراتإرسالنماذجتحليلعندالدقةالأساسيالاستدعاءعمليةتضمن
TruSeqمجموعةلفحصالداخليةالنشرةراجع Custom Amplicon Kit Dx1000000029772رقم(المستند(.

المقترحةالمؤشرمجموعاتتعبئةعلىالبرنامجيعملاختبارها.سيتمالتيالعيناتعددستختارالمحلي،التشغيلمديرفيالتشغيلعمليةإنشاءأثناء
بذلك.يُوصىأنهإلاالمقترحة،المؤشراتتركيباتباستخدامملزماًلستأنكمنالرغموعلىتلقائياً.المؤشرتنوعمتطلباتتُلبيالتي

04إصدار1000000030329رقممستند

فقطالمختبريالتشخيصفيالاستخداملأغراض

13

Germlineتحليلوحدةعملسيردليل VariantبرنامجفيLocal Run ManagerلجهازNextSeq 550Dx



المراجعةسجل

التغييروصفالتاريخالمستند

1000000030329رقممستند
04إصدار

أغسطس
2021

الأوروبي.للاتحادالمعتمدالممثلعنوانتحديثتم

1000000030329رقممستند
03إصدار

ديسمبر
2019

الأوروبي.للاتحادالمعتمدالممثلعنوانتحديثتم
الأسترالي.الراعيعنوانتحديثتم

1000000030329رقممستند
02إصدار

يناير
2019

.2.5إصداركاشفمجموعاتحولمعلوماتأضيفت

1000000030329رقمالمستند
01الإصدار

أغسطس
2018

التنظيمية.العلاماتتحديثتم

1000000030329رقمالمستند
00الإصدار

نوفمبر
2017

المبدئي.الإصدار
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الفنيةالمساعدة

الفني.بالدعمIlluminaاتصلالفنية،المساعدةعلىللحصول
www.illumina.comالإلكتروني:الموقع
techsupport@illumina.comالإلكتروني:البريدعنوان

Illuminaشركةعملاءبدعمالخاصةالهواتفأرقام

الإقليميالمجانيالرقمالمنطقة

+1.800.809.4566الشماليةأمريكا

+1.800.775.688أستراليا

+1928654043+80000624943النمسا

+3400297332+8007716032بلجيكا

400.066.5835الصين

+8987115645+8082018345الدانمارك

+974790110358+800918363358فنلندا

+17077044633+80510219333فرنسا

+893803567749+800101494049ألمانيا

800960230كونجهونج

+016950506 353+1800936608353أيرلندا

+23600375939+80098551339إيطاليا

0.800.111.5011اليابان

+20713296031+800022249331هولندا

‎0.800.451.650نيوزيلندا

+2193969347+1683680047النرويج

+1.800.579.2745سنغافورة

+80030014334+91189941734إسبانيا

+20088397946+85061967146السويد

+80020044241+56580000041سويسرا

00806651752تايوان

+207305719744+800012601944المتحدةالمملكة

‎+44.1799.534000أخرىدول

.support.illumina.com/sds.htmlعلىالإلكترونيIlluminaموقععلى-)SDS(السلامةبياناتصحائفتتوفر

ثممنتجاً،وحدد،support.illumina.comإلىانتقل.IlluminaلشركةالإلكترونيالموقعمنPDFبصيغةللتنزيلمتوفرة-المنتجمستندات
Documentationحدد & Literatureالعلمية).والمؤلفات(الوثائق
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Illumina
‪5200 Illumina Way‬‬ ‬ ‬

San Diego, California 92122
U.S.A.

+1.800.809.ILMN (4566)
أمريكا(خارج+1.858.202.4566

الشمالية)
techsupport@illumina.com

www.illumina.com

Illumina Netherlands B. V.
Steenoven 19

5626DK Eindhoven
هولندا

الأستراليةالراعيةالجهة
Illumina Australia Pty Ltd

Nursing Association Building
Level 3, 535 Elizabeth Street

Melbourne, VIC 3000
أستراليا
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