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A jelen termék az lllumina, Inc. tulajdonat képezd szabadalmakat tartalmaz. A termék kifizetésével korlatozott, nem
atruhazhato jogot szerez a termék rendeltetésszerd, a termék dokumentaciojaval és az egyéb kapcsolddo felhasznalasi
feltételekkel 6sszhangban lévé hasznalatara. Ezen szabadalmak listaja a www.illumina.com/patents oldalon talalhatd. A
lista nem teljes korl. A szabadalmak sem kifejezett, sem hallgatdlagos, sem kizardlagos moédon nem ruhazzak fel egyéb
jogosultsagokkal.

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

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

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

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

© 2019 lllumina, Inc. Minden jog fenntartva.

Minden védjegy az lllumina, Inc., illetve az adott tulajdonosok tulajdonat képezi. A védjegyekkel kapcsolatos
informacidkat lasd a www.illumina.com/company/legal.html oldalon.
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B eV ZE S 1
A rendSzer TRl P S . L 2

A VeriSeq NIPT Solution v2 egy in vitro diagnosztikai vizsgalat, amelynek céljat a magzat aneuploiditasainak
szekvendlasalapu szliréssel valo felismerése jelenti. A vizsgalat az anyatol szarmazo perifériasteljesvér-mintan
torténik. Az anyanak legaléabb a 10. gesztacios hétben kell lennie A vizsgélat kétféle szdrési tipust kindl: az
alapszintl szlrést és a telies genomon végzett szlirést. Az alapszintl szlrés csak a 21-es, 18-as, 13-as, X-
és Y-kromoszoma aneuploiditasi allapotardl ad informaciot. A telies genomon végzett szlirés az 6sszes
autoszom részleges torléseit és duplikacioit, valamint az dsszes kromoszéma aneuploiditasi allapotat
megadija. Mindkét szlrési tipusnal lehetéség van a nemikromoszéma-aneuploiditas (SCA) meghatarozasara.
Atermék egyik szlrési tipus esetében sem hasznalhato a diagndzis felallitasanak vagy az egyéb,
terhességgel kapcsolatos ddntések meghozatalanak egyeddili alapjaként.

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

VeriSeq NIPT Microlab STAR (ML STAR) — Automatizalt folyadékkezelé miszer, amely a VeriSeq NIPT
Workflow Manager alkalmazast és a VeriSeq NIPT Sample Prep Kit minta-el6készitési készleteket
hasznalva a mintakonyvtarak elékészitésére, majd azok nyomon kdvetésére szolgal. Az ML STAR a
VeriSeq NIPT Assay Software v2 szoftverrel vald elemzésekhez a VeriSeq NIPT Solution v2 rendszerhez
mellékelt tajekoztatoban (dokumentumszam: 1000000078751) leirtak szerint késziti el6 a mintakat.

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

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

VeriSeq NIPT Microlab STAR

VeriSeq NIPT Workflow Manager

VeriSeq Onsite Server

VeriSeq NIPT Method

Plazmaizolacié

cfDNA-extrakcio

Koényvtar el6készitése

Konyvtar-kvantifikalas

Poolkészités

VeriSeq NIPT Assay Software

Szekvenalaskezeld

Szekvenalasi futtatas
kompatibilitasanak
ellenérzése

Szekvenalas
befejezésének
monitorozasa

Szekvenalas

Analiziskezel®

Analizis varésora

VeriSeq NIPT

Analysis Pipeline

Elemzés

mindség-ellendérzése

mindség-ellendérzése

VeriSeq NIPT VeriSeq NIPT
Batch Manager Services
VeriSeq NIPT Jelentés, riasztas és
Server webes felllet e-mail-értesités-generator
Uj generacios szekvenalogép -
Szekvenal6 vezérlészoftvere »

Helyi lemez Adatbazis
Szekvenalandé pool

A rendszer felépitése

A VeriSeq NIPT Solution v2 a laboratérium helyi halozatan (LAN) keresztil ugyanazt az alhalézatot hasznalva
kapcsolja dssze az 6sszes rendszert. A helyi hdlézat hasznalatanak kdszonhetéen a berendezések barhol
elhelyezhetdk, az egyéb szekvenaldk és/vagy ML STAR munkaallomasok csatlakoztathatésagaval pedig a

rendszer tovabb bdvithetd. Az 2. dbra ennek az attekintése lathato.
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2. dbra VeriSeq NIPT Solution v2 attekintése

Laboratariumi
helyi halozat

Workflow Manager

Minta-elokeszitési
informacick/adatok -

'I.'.Ij generacios szskvenalogep Szekvenalasi adatok
generalasa
= - =

MIFT-jelentések megtekiniése [ NIPT-
szerver webes feliletének meqny?'m's.'a

Szekvenalisi adaiok
tarolasa

{Cpciondlis)
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Assay Software

Jelentesek
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B eV ZE S 4
Ve Seq NIPT Method . ... 4
VeriSeq NIPT BatCh Manager .. il 4
VeriSeq NIPT SEIVICES .. ... 10

Az ML STAR mUszerre telepitett VeriSeq NIPT Workflow Manager egy egyszerlien hasznalhato és intuitiv
grafikus felhasznaldi felllettel rendelkezik, és a VeriSeq NIPT Solution v2 vizsgalat alapjan a vérmintak
el6keészitésének automatizalasara szolgal. A Workflow Manager adatfeldolgozas, adattarolas, mintakdvetés
és a munkafolyamat-logika végrehajtasa érdekében adatkapcsolatot tart fent a VeriSeq Onsite Server v2
szerverrel.

A Workflow Manager harom kulonbdz4 szoftvermodulhoz, mas néven eljarashoz biztosit hozzaférést:
VeriSeq NIPT Method
VeriSeq NIPT Batch Manager
VeriSeq NIPT Services

A VeriSeq NIPT Method (mddszer) az ML STAR-on talalhaté mintak automatizalt feldolgozasat iranyitja. A
maodszer a kévetkezé feldolgozasi Iépéseket hajtja végre:

Plasma Isolation (Plazmaizolacio) — 1 mlizolalt plazméat tovabbit a vérmintavételi csébdl. A
folyamatszabadlyzo logika egy sarzsot készit az Assay Software segitségével. Az egyes sarzsok kiuldnb6z8
mintaadatokat tartalmaznak, ideértve a mintavonalkédot, a mintatipust, a szlrés tipusat, a lyukpoziciot,
valamint a nemjelolét.

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

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

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

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

A VeriSeq NIPT Batch Manager a mintak, a sarzsok és a poolok allapotanak a kezelésére szolgal a
kezeldfellleten keresztll. A rendszer tobb folyadékkezelési rendszeren és szekvenaldégépen, valamint
elemzési folyamaton keresztll képes nyomon kdvetni a mintakat. A mintafeldolgozasi eljarasokkal
kapcsolatos tovabbi informacioért lasd a VeriSeq NIPT Solution v2 rendszerhez mellékelt tajékoztatot
(dokumentumszam: 1000000078751).

A munkafolyamat mintait harom kilénb6zé kategorian keresztil kezelheti, ezeket objektumoknak hivjuk:

1000000086783 sz. dokumentum, vOO HUN 4
English Source: 1000000067940 v0O2

IN VITRO DIAGNOSZTIKAI HASZNALATRA



VeriSeqg NIPT Solution v2 - szoftverdtmutato

Objektum
Minta

Sarzs

Pool

Leiras

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

24, 48 vagy 96 mintas lemez, amely a cfDNA Extraction (cfDNS kivonasa) é€s a Library Prep (Konyvtar
el6készitése) eljarasokon megy keresztil.

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

tartalmazhat.

A feldolgozas soran az alabbi mUveletek hajthatok végre az objektumokon:

Mivelet Objektum
Ervénytelenités Minta
Sarzs
Pool
Min&ség- Minta
ellenérzés
eredménye
sikertelen
Sarzs
Torlés Minta

Mintaattribditumok  Minta

maodositasa

Minta

Minta

Létrehozott

jelentés

Minta
érvénytelenitése

Sarzs
érvénytelenitése

Pool
érvénytelenitése

Minta
érvénytelenitése

Sarzs

érvénytelenitése

Minta torlése

Nemijelentés

Minta tipusa

SzUrés tipusa
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Leiras

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

Példa: A plazma izolalasa soran szemmel lathatdéan vorosvértest
kerult atvitelre.

A sarzsot ,mar nem hasznalhaté” allapotuként jelélte meg a
felhasznald. Ha a sarzsot a pool létrehozasa elétt érvénytelenitik,
akkor az 6sszes minta érvénytelen lesz.

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

A poolt ,mar nem hasznalhatd” allapotként jeldlte meg a
felnasznald. A pool két érvénytelenitése utan a pool 6sszes
mintaja érvénytelen lesz.

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

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

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

A laboratérium vezet&sége toroltként jeldlte meg a mintat. A
rendszer nem hoz |étre vizsgalati eredményt.

A nemijelentést a felhasznald a kdvetkezdk egyikeként jeldlte meg:
Yes (Igen), No (Nem) vagy SCA. Ha példaul a nemjelentés
beallitasa Yes (Igen), akkor a rendszer létrehozza a minta
nemjelentését. Ha a nemjelentés a No (Nem) lehetéségre van
allitva, akkor a rendszer nem hozza létre a mintaval kapcsolatos
nemjelentést. Ha a nemjelentés az SCA lehet6ségre van allitva,
akkor a rendszer csak az aneuploid nemi kromoszomakat jelenti.

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

A szlrés tipusa. A felhasznald a kdvetkezd lehetdségek kozul
valaszthat: Basic (Alap) (csak a 21-es, 18-as, 13-as, X- és Y-
kromoszdma) vagy Genomewide (Teljes genom) (az 6sszes
kromoszoma).
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Ervénytelenités, minéség-ellendrzési hiba vagy térlési mivelet esetén a rendszer nem folytatja az objektum
feldolgozésat. A laboratériumi adatkezeld rendszerek (LIMS) mintaérvénytelenitési jelentésekkel jelezhetik a
minta Ujrafeldolgozasat a vérmintavételi csébdl.

Adatbevitel a mintalapon

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

j FIGYELEM!

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

A beviteli mintalapnak egy tabulatorral elvalasztott széveges fajlnak kell lennie, amelynek kiterjesztése ,,.txt”.
A fajl oszlopfejlécei nevének pontosan meg kell egyeznie az aldbbi tablazatban lathatd nevekkel.

Oszlopfejléc Adattipus Koételez6? Leiras

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

sample_ Karakterlanc Kotelezd Az ML STAR készllékbe behelyezett vérmintavételi csbveken 1évé
barcode vonalkodok.
Ha mintavonalkédként egész szam van megadva, akkor az
legfeljebb 15 szamjegy hosszusagu lehet. Alfanumerikus
mintavonalkédok esetén a hossz 32 karakter lehet. Ez utdbbiak
kizardlag szamokat, betliket, kotbjeleket (-) és alahuzasjeleket (L)
tartalmazhatnak.

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

Sex_ Karakterlanc Kotelezd A magzat nemi kromoszomainak jelentését jelzi.
chromosomes Megengedett értékek: ,Yes” (Igen, van jelentés), ,No” (Nem, nincs
jelentés) és ,SCA” (csak a nemikromoszéma-aneuploidok jelentése).

screen_type Karakterlanc Kotelezd Az elemzésnél hasznalt sz(rés tipusat jelzi. Megengedett értékek:
,Basic” (Alap) és ,Genomewide” (Teljes genom).

A beviteli mintalap feltéltése a plazmaizolacié vagy a pooling soran térténik, a mdveletet pedig a

Batch Manager segitségével lehet végrehajtani. A rendszer a minta feltdltése soran ellendrzi a mintaadatokat.
A plazmaizolacio soran feltoltétt mintak a teljes mintalistat, vagy a mintaknak csak egy részét is
tartalmazhatjak. Ha a plazmaizolacio soran nem lett minden mintaadat feltdltve, akkor a rendszer bekéri
azokat a pooling soran.

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

Elére meghatarozott sarzsok—LIMS altal letrehozott sarzsok

A sarzsokat az Ugyfél LIMS rendszere készitheti el a mintafeldolgozas megkezdése el6tt. Az elére
meghatarozott sarzsok esetén a mintak mar az ML STAR készllékbe valé betdltés elbtt hozza vannak
rendelve a sarzsokhoz. A plazmaizolacio soran feltoltétt mintalap a sarzsban talalhaté mintakat, valamint az
6sszes mintaadatot tartalmazza. A LIMS altal Iétrehozott sarzsokhoz tartozé mintalapoknak a Sarzsazonosito
oszlopot is tartalmazniuk kell, ezzel ellendrizve, hogy a feldolgozas kezdetén a megfelel§ sarzsazonositd neve
lett-e manualisan megadva a Workflow Manager rendszerben.

Ez a megkdzelités azzal az elébnnyel jar, hogy lezarja a pontosan betoéltdtt mintakat, mert a rendszer
megkdveteli, hogy a mintalapon szerepld 6sszes minta egy sarzsban legyen. Nincs szikség tovabbi adatra,
és a labor tovabbi adatbevitel nélkul is folytathatja a zardjelentést.

Elénydk — A sarzsok tartalmanak a telies ellendrzését lehetévé teszi. Megakadalyozza a nem kivant
mintak betoltését.

Hatranyok — Szikség van egy rendszerre, amely a rendelkezésre allo mintakbdl (specialis LIMS)
sarzsokat készit. A laborban dolgozdk a megfelelé mintakat hivhatjak vissza a tarolobdl, illetve specialis
mintatarold rendszerre lehet szlikség.

Ad-hoc sarzskészités — Létrehozott sarzsok

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

Amikor a plazmaizolacio soran kérdést tesz fel, a felhasznaldnak a No Sample Sheet (Nincs mintalap)
lehet&séget kell valasztania. A Workflow Manager hozzarendeli a betdltétt mintakat a manualisan megadott
sarzsazonositohoz, majd Iétrehoz egy sarzslétrehozasi jelentést. A jelentés a labor LIMS rendszerébe t6rténd
elklldésével jelezheti a sarzs létrehozasat a rendszer szamara, tovabba a jelentés segitsegével a
hozzarendelt mintakat is kdzdlheti a rendszerrel.

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

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

Hibrid sarzskészités — LIMS elsébbségi mintak

Az Ugyfél LIMS rendszere az elére meghatarozott mintak egy részébdl képes sarzsot késziteni. A sarzsban
lévé maradék mintat a Workflow Manager tolti ki a betoltoétt mintakbdl. Ebben az esetben a felhasznaldnak
egy részleges a mintalapot kell feltdltenie a plazmaizolacioé soran. Ismételten hangsulyozzuk, hogy a
sarzsnevek elézetes meghatarozasa érdekében a laboratériumoknak érdemes kitéltenilik a Sarzsazonosité
oszlopot. Bizonyos esetekben a felhasznald gy is donthet, hogy egy olyan mintalapot tolt fel, amely kizardlag
a sarzs nevét tartalmazza. Ez a mintalap a manualisan megadott sarzsnév ellendrzésére szolgal. Ez a
stratégia a nagy értékd mintak, példaul az ismételt vizsgalatok prioritdsainak meghatarozasanal hasznos,
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mert a segitségevel biztosithatd, hogy ezek a nagy értékd mintak biztosan szerepelienek a futtatasban. A
mintak sarzsba torténd felvételére vonatkozd dontést részben az LIMS, részben pedig a laborban tartézkodo
felhasznald hozza meg.

Elénydk — Megérzi az Ad-hoc sarzskészitési stratégia rugalmassagat, mikdzben a sarzsnév és a sarzsban
szerepld egyes mintak is el6irhatok (pl. ismételt vizsgalatok).

Hatranyok — Nem hatarozza meg telies mértékben a mintakat; ezért nem kivant mintak tovabbra is
bekerUlhetnek a rendszerbe. Ennek a stratégianak a hasznalatakor tovabbra is meg kell adni néhany, a
mintara vonatkozo informaciot a poolkészités soran.

MintaattribUtumok modositasa

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

1 Nyissa meg a Batch Manager alkalmazast.

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

A sarzslemezabran valassza ki a kivant mintahoz tartozoé lyukpoziciot.

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

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

7 Valassza az Edit (Szerkesztés) lehetdséget.

Minta, sarzs és pool érvénytelenitése

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

Atesztjelentések létrehozasa eldtt egy vagy tébb minta érvénytelenitéséhez hasznalja a VeriSeq NIPT eljarast
vagy a Batch Managert.

Ervénytelenités VeriSeq NIPT Method hasznélataval

1 A mintafeldolgozas sordn a minden egyes Workflow Manager folyamat végén megjelené Well Comments
(Lyukkal kapcsolatos megjegyzések) ablakban valassza ki a sikertelen lyukakat, majd valassza az OK
lehet8séget.

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

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

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

Ervénytelenités Batch Manager hasznélataval
A Batch Managerrel a kdvetkezdket érvénytelenitheti:

Egy mintat

Egy sarzsot a Pool Iépés befejezése elbtt.
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Egy mintapoolt a Pool lépés befejezése utan, de a tesztjelentés elkészitése elbtt.

_rf MEGJEGYZES
A Batch Manager elinditasa elétt Iépjen ki minden futd eljarasbadl.

A Batch Manager megnyitasa

1 A Batch Managert az alabbi médok egyikével nyithatja meg:
Az alkalmazasinditon valassza a VeriSeq NIPT Batch Manager lehetdséget.
Egy haldzathoz csatlakozd szamitdgépen a C:\Program Files (x86)\HAMILTON\Methods\VeriSegNIPT
mappaban a Hamilton futtatasvezérldvel nyissa meg Batch Manager eljarasfajlit (VeriSeqNIPT_Batch_
Manager.med).

Minta érvénytelenitése

1 Nyissa meg a Batch Manager alkalmazast.

2 ABatch ID (Sarzsazonositd) és a User Name (Felhasznélénév) mezdkben adja meg a sarzsazonositot,
illetve a felhasznaldnevet vagy a kezel&é monogramijat, majd valassza az OK lehetéséget.

A sarzslemezabran valassza ki a sikertelen mintahoz tartozo lyukpoziciot.

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

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

A sarzslemezabran az érvénytelenitett minta zdld szinrdl pirosra, az allapotcimke pedig érvényesrdl
sikertelenre maédosul.

Sarzs érvénytelenitése

1 Nyissa meg a Batch Manager alkalmazast.

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

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

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

Pool érvénytelenitése

1 Nyissa meg a Batch Manager alkalmazast.

2 ABatch ID (Sarzsazonositd) és a User Name (Felhasznaldnév) mezdékben adja meg a sarzsazonositot,
illetve a felhasznaldnevet vagy a kezelé monogramjat, majd valassza a Pool Manager lehetéséget.

Olvassa be a pool vonalkédijat.

A User Name (Felhasznaldnév) mezében adja meg a felhasznaldnevet vagy a kezelé monogramjat, majd
valassza az OK lehet8séget.

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

A felhasznalé a Batch Manager hasznalataval toltheti fel a mintaadatokat tartalmazoé mintalapot. A felhasznald
ezzel a funkcidval tdbbek kozott feltdltheti vagy nagy kdtegekben mdédosithatja a mintaadatokat.

1 Nyissa meg a Batch Manager alkalmazast.

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

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

4 Keresse meg a feltdlteni kivant mintalapot, majd valassza az OK lehet8séget.

Minta torlése

1 Nyissa meg a Batch Manager alkalmazast.

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

A sarzslemezabran valassza ki a torolt mintahoz tartozoé lyukpoziciot.

4 Ellendrizze, hogy a megfelelé minta jelent-e meg, majd valassza a Cancel Sample (Minta torlése)
lehet&séget.

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

A VeriSeq NIPT Services (Services) szamos eszk6zt tartalmaz, amelyek segitségével az ML STAR és a
Workflow Manager is konfiguralhato, illetve ellendrizhetd. Ezek az eszk6zok nem elengedhetetlenek a
rendszer normal mikodéséhez, de a rendszer hibaelharitasahoz az lllumina vagy a Hamilton muszaki
Ugyfélszolgalatanak sziksége lehet rajuk. Ezek az eszkdzdk a klaszterslrliségben bekdvetkezd eltolddas
esetén a rendszerparaméterek beadllitasahoz is hasznalhatéak.

VeriSeq NIPT Services elinditasa

_rf MEGJEGYZES
A Services elinditasa el6tt zarjon be minden futd eljarast.

A VeriSeq NIPT Services-t az alabbi modok egyikével érheti el:
Az alkalmazasinditon valassza a VeriSeq NIPT Services lehetdséget.

Egy haldzathoz csatlakozd szamitdgépen a C:\Program Files (x86)\HAMILTON\Methods\VeriSegNIPT\
mappaban a Hamilton futtatasvezérl@vel nyissa meg VeriSeq NIPT Services eljarasfajlt (VeriSeqNIPT_
Service.med).

A Szervizeszk6zokon keresztll két tipusu teszt érhetd el:

Individual Tests (Kulonalld tesztek) — Komponenstesztek, amelyek az ML STAR hardver hibaelharitasahoz
hasznalhatok.

Service Tools (Szervizeszkdzok) — A Workflow Manager konfiguralasahoz hasznalhaté eszk6zok.
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Kulonallo tesztek

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

Rendszerteszt Leiras

Barcode/Autoload A rendszerfedélzet, az AutoLoader és a vonalkddolvasasi funkcid konfiguraciojanak
(Vonalkod/Automatikus  ellendrzése.

betodltés)

CPAC A rendszer fedélzetén lévé CPAC flitérendszerek mikddeésének ellenérzése. Ezenfelll az

egyes egységek és a vezérlészekrény kozotti kabelkapcsolatokat is ellendrzi.

BVS Vacuum (BVS A rendszer fedélzetén lévé alap vakuumrendszer (BVS) mikddésének ellenérzése annak

vakuum) megallapitasa érdekében, hogy a vakuum mukadik-e, és képes-e elémi az lzemi nyomast.

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

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

iSwap Az iSwap robotkar mUkddésének tesztelése és a fedélzeti betanitasi pozicidk ellenérzése.

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

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

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

Atesztek befejezését kbvetben az eljaras bezarasahoz valassza az Abort (Megszakitas) lehetéséget.

4 Ha atesztek soran a rendszer altal létrehozott napldfajlokra is szikség van, azok az alabbi helyen
talalhatok: C:\Program Files (x86)\HAMILTON\LogFiles. A fajlok neve a kévetkezdképp kezdddik:
VeriSegNIPT_Services.

Szervizeszkdzok

A szervizeszkdzdk a Workflow Manager és néhany vizsgalati paraméter konfiguralasat teszik lehetévé.

Rendszerteszt Leiras

Szerverkonfiguracio Beallitja és ellendrzi a VeriSeq NIPT Workflow Manager és az Assay Software kozotti
kapcsolatot. A Workflow Manager mlkddéséhez az ezen rendszerek k6zotti megfeleld
kommunikacio elengedhetetlen.

Vizsgalatkonfiguracio Az alapértelmezettkdnyvtar-koncentracio visszaallitasara szolgal.

Fedélzeti betanitd A betanitott fedélzeti poziciok exportalasara és importalasara szolgal.
eszkdz
Szerverkonfiguracio

Ha a VeriSeq Onsite Server v2 haldzati cime modosul, a Workflow Managerben adja meg az Uj cimet.
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1 A Services Tools (Szervizeszkdzdk) menlben valassza a Server Configuration (Szerverkonfiguracio)
elemet.

2  Frissitse az URL-t az Onsite Server Uj cimével.

3 Probalzenet kildéséhez valassza a Test Connection (Kapcsolat ellendrzése) lehetdséget.
Ha az Gzenet nem érkezik meg, vegye fel a kapcsolatot az lllumina mUszaki Ggyfélszolgalataval.

4 Az Ujcim mentéshez a System Configuration (Rendszerkonfiguracio) képermydén valassza az OK, majd az
Apply (Alkalmaz) elemet.

Vizsgalatkonfiguracio

A Workflow Manager alkalmazasban lehet8ség van a szekvenalasi poolokban I1évS szekvenalasi konyvtarak
koncentracidjanak beallitasara a pooling folyamat soran, kilén-kilén az egyes futtatasoknal (lasd: VeriSeqg
NIPT Solution v2 terméktajekoztato (dokumentumszam: 1000000078751)). A vizsgalatkonfiguracios eszk6zzel
ezenkivll a koncentracié alapértelmezett értéke is médosithato.

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

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

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

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

5 Valassza az Apply (Alkalmaz) lehetdséget.

Fedélzeti betanitd eszkdz

Hibaelharitas soran a betanitott pozicidéértékek exportalasara is szikség lehet. A poziciokat és azok értékeit
tartalmazd lista létrehozasahoz hasznalja a fedélzeti betanité eszkdzt.

1 Valassza a Deck Teach Tool (Fedélzeti betanito eszkdz) lehetbséget.

2 Valassza az Export (Exportélas) lehetdseget.

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

Valassza az OK lehet&séget.
A Fedélzeti betanitd eszk6z elmenti a Workflow Managerben talalhaté dsszes betanitott Labware-pozicio
értékeit tartalmazo szdveges fajit.

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

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

Adattarolas integralasa.
Elemzési teljesitmény.

A héldzati forgalom korlatai.

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

2 x 36 paros végu kiolvasas készitése.

Kompatibilitas a VeriSeq NIPT Sample Prep Kit minta-elékészitési készletben lévd indexadapterekkel.
Kétcsatornas kémiai modszer.

.BCL-fajlok automatikus létrehozasa.

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

Adattarolasi célokra képezze le az Uj generacios szekvenaldrendszert az Onsite Serverre az alabbi
modszerek egyikével:

Adattarként hasznalja az Onsite Servert. Ebben a konfiguracidban a szekvenaldgép kozvetlenll a
szerverre van leképezve, és az adatok tarolasa a helyi meghajtén torténik.

Nagy kapacitasu laborban hasznaljon halézati tarolét (NAS). Konfiguralja az Uj generacios
szekvenaldrendszert, hogy a szekvenalasi adatokat kdzvetlenll a NAS egy adott helyén tarolja.
Ebben a bedllitasban az Onsite Servert a NAS adott helyének ellenérzésére konfiguralhatja, amely
lehet6vé teszi a szerver szamdra, hogy figyelemmel kisérie a kévetkezd szekvenalasi futtatdsokat. U]
generacios szekvenaldrendszerek hozzaadasaval megndévelhetd a mintafeldolgozasi teliesitmény. A
szerver NAS-ra torténd leképezéséhez tovabbi informaciokért lasd: Megosztott haldézati meghajto
kezelése, 24. oldal.
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Az Uj generacios szekvenaldrendszerek szerverre vald leképezésével kapcsolatos tovabbi informacioért lasd
a rendszer hasznalati utmutatgjat.

A VeriSeq NIPT Analysis Pipeline jellemz&en 5 éra alatt dolgozza fel a szekvenalasi futtatasok adatait. Ha
bdviteni szeretné a laboratdriumot, hogy tébb mintat tudjon feldolgozni, akkor vegye figyelembe, hogy egy
szerver naponta legfeliebb négy futtatast tud feldolgozni, azaz naponta 48 minta x 4 = 192 mintat. Tovabbi
bévitési megoldasokeért forduljon az lllumina tgyfélszolgalatahoz.

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

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

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

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

1 AlLocal Run Manager modulon valassza ki a Create Run (Futtatés létrehozasa) lehet8séget.
2 Alegodrduld menubdl valassza ki a VeriSeq NIPT lehetdseget.

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

FIGYELEM!

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

[&' ==

4 Vélassza ki a Save Run (Futtatas mentése) lehetéséget.
Ha végzett a futtatas beallitasaval, akkor a mdszer szoftverén tudja elinditani a futtatast.
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A VeriSeq NIPT Assay Software v2 statisztikai adatokat general a vizsgalt mintak kromoszéma-
példanyszamainak kiértékeléséhez, valamint az elemzésre kivalasztott kromoszémak aneuploiditasanak a
meghatarozasara szolgal. Az, hogy a rendszer mely kromoszémakon veégzi el az elemzést, a kivalasztott
szUréstipustdl fugg, amelyek a kdvetkezdk lehetnek: Basic (Alap) (21-es, 18-as, 13-as, X- és Y-kromoszoma)
vagy Genomewide (Telies genom) (az 6sszes kromoszéma). A Genomewide (Teljes genom) opcio kivalasztasa
esetén a szoftver megvizsgalia az autoszoman bellli szubkromoszomalis példanyszamtdbbletet vagy hianyt
mutato régiok jelenlétét is. Az Uj generacios szekvenaldmuszer 36 bazisparvégl kiolvasast végez az elemzés
szamara.

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

Az Assay Software dsszeparositja a kiolvasasokat a referenciaként hasznalt human genommal, majd elvégzi
az elemzést azokon a kiolvasasokon, amelyek egyeznek a genom egyedi pozicidival vagy régioival. Az Assay
Software kizarja azokat a duplikalt kiolvasasokat és régiokat, amelyek az euploid mintakon nagy varianciaval
tarsulnak. Normalizalja a szekvenalasi adatokat a nukleotidtartalmakhoz, valamint korrigélja a sarzshatasokat
és a varianciat okozo egyéb, nem kivant forrasokat. A cfDNS-fragmentum hosszanak informaciojat a paros
végu szekvenalasi kiolvasasokbdl szarmaztatja. Az Assay Software ezenkivil felméri a szekvenalasi
lefedettség statisztikai adatait azokon a régidkon, amelyek kdzismerten gazdagok a magzati vagy anyai
cfDNS-ben. A fragmentum hosszabdl és a lefedettség elemzésébdl generalt adatokat felhasznalva
megbecslli az egyes mintak magzati frakcidjat (FF).

A felhaszndld kivalaszthatja a szlrési opciokat az egyes mintakhoz, és az Assay Software ezek szerint jelenti,
hogy talalt-e rendellenességet, vagy sem. Az alapszintl szlrés esetén minden rendellenesség aneuploiditas.

A telies genomon végzett szlrés esetén a rendellenesség aneuploiditas vagy részleges torlés/duplikacio
lehet.

Az Assay Software folyamatosan fut, és figyeli az Uj szekvenalasi adatokat, amint azok bekerlinek az Onsite
Serveren lév6 Input mappaba. Uj szekvenalasi futtatas azonositasakor az alabbi miveleteket hajtja végre.
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3. dbra Az adatok aramlasanak diagramja

Monitorozas

Uj szekvenalasi adatokat
tartalmaz6 mappa észlelve

Szekvenalasi futtatas
elézetes ellendrzései

Elézetes ellendrzes
sikertelen.
Felhasznal6 értesitése

Szekvenalas

Vérakozas a szekvenalas
befejezésére

Szekvenalas id6tullépése.
Felhasznal6 értesitése

Qc

Szekvenalas futtatasi
adatainak minéség-
ellenérzese

Szekvenalas minéség-
ellendrzése sikertelen.
Felhasznal6 értesitése

Elemzés Jelentéskészités

Szekvenalasi futtatas
varoélistaba helyezése

Jelentések készitése

Analizis elvégzése
(sikertelen analizis esetén
3 Ujraprobalkozas)

Sikertelen elemzés.
Felhasznalé értesitése

Jelentéskeszités sikertelen.,
Felhasznal6 értesitése

J J 0 C J €

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

2 Szekvenalds — Folyamatosan figyeli, hogy a szekvenalasi futtatas elkészUlt-e. A futtatasnak
meghatarozott idén belll el kell készilnie. Ha ez az idé letelik, de a futtatas nem készul el, akkor a
rendszer e-mailben értesiti a felhasznaldt, valamint riasztast ad a webes kezeldfellleten.

3 Mindség-ellenérzés — Megvizsgdlja a szekvenalogeép altal létrehozott InterOp mindség-ellendrzési fajlokat.
Az Assay Software ellendrzi a klaszterek szamat, a klaszterslrliséget és a kiolvasasok minésegi
pontszamait. Ha a minéség-ellendérzési feltételek nem telieslinek, akkor a rendszer e-mailben értesiti a
felhasznalot, valamint riasztast ad a webes kezeléfellleten.

4 Elemzés — A szerveren beallitott, kilonb6z6 miszerek altal generalt szekvenalasi futtatasok elemzési
sorat kezeli. A szerver egyszerre egy elemzési munkat végez, és idérendi sorrendben (FIFO) végzi el
azokat. A sikeres elemzést kdvetSen megkezdi a sorban kdvetkezd futtatas elemzését. Ha az elemzés
sikertelendl zarul vagy idétullépést okoz, akkor az Assay Software automatikusan Ujrainditja az elemzést.
A szoftver legfeliebb haromszor probalkozik Ujra. A rendszer minden sikertelen prébalkozasrdl e-mailben
értesiti a felhasznaldt, valamint riasztast ad a webes kezeléfellleten.

5 Jelentéskészités — Az elemzés befejezése utan létrehozza a végeredményeket tartalmazo jelentést. Ha
hiba térténik, és a jelentés nem jon létre, akkor a rendszer e-mailben értesiti a felhasznalét, valamint
riasztast ad a webes kezelbfellleten.

Assay Software-feladatok

Az Assay Software automatizalt és a felhasznal¢d altal kezdeményezett feladatokat egyarant képes
végrehajtani.
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Automatizalt feladatok
Az Assay Software az alabbi automatizalt feladatokat végzi el:

Sample preparation log collation and storage (Minta-el6készitési napld egyeztetése és tarolasa) — A
rendszer minden lépés végén készit kimeneti fajlokat, amelyeket az Output mappa Processlogs
mappajaba kerllnek. Tovabbiinformaciokért lasd a Jelentésfajl szerkezete, 36. oldal (attekintés),
valamint a Folyamatjelentések, 51. oldal (részletes leiras).

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

Sequence data analysis (Szekvenalasi adatok elemzése) — Az integralt NIPT Analysis Software
segitségével elemzi az egyes, a poolban multiplexalt mintak nyers szekvenalasi adatait. Az Assay
Software meghatarozza az egyes mintak aneuploiditasi eredmeényeit. A rendszer a felhasznalé altal
érvénytelenitett vagy torélt mintak eredményeit nem jelenti. A mindség-ellendrzési feltételeknek nem
megfeleld mintak esetében a rendszer indoklast ad a sikertelenség okardl, magukat az eredményeket
azonban nem jeleniti meg. Tovabbi informaciokért lasd: NIPT-jelentés, 40. oldal.

Results file generation (Eredményfajlok Iétrehozasa) — A minta eredményeit egy tabulatorral elvalasztott
értékfajloan hozza létre; a fajlit az Output mappaba menti. Tovabbi informaciokért lasd: NIPT-jelentés, 40.
oldal.

Report generation (Jelentés létrehozasa) — Az Assay Software Iétrehozza a kiegészitd informaciokat,
értesitéseket és folyamatjelentéseket. Tovabbi informaciokért lasd: Rendszerjelentések, 36. oldal.

Sample, pool, and batch invalidation (A minta, a pool és a sarzs érvénytelenitése) —
Sample invalidation (Minta érvénytelenitése) — Az Assay Software akkor jeldl meg érvénytelenként egy
adott mintat, amikor a felhasznalo:
Manualisan érvényteleniti a mintat.
Az egész lemezt érvényteleniti a kdnyvtar-elékészités soran, még a poolok létrehozasa eldtt.

Minta érvénytelenként vald megjeldlése esetén a rendszer automatikusan létrehozza a
mintaérvényesitési jelentést. Lasd: Mintaérvenytelenitési jelentés, 50. oldal.

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

Ervényes sarzs.

Az adott sarzshoz nincs tébb elérhetd pool.

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

Tovéabbi informaciok: Pool-ujravizsgalasi keérelem jelentés, 50. oldal.
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Retest management (Ujravizsgalas kezelése) —

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

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

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

Felhasznaldifeladatok

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

Egy adott minta, egy adott sarzs dsszes mintajanak vagy egy adott poolhoz tartozé 6sszes minta
érvénytelenitése.

Egy adott minta megjeldlése toroltként. Az Assay Software ezutan a végeredményeket tartalmazoé
jelentésben toroltként fogja megjel6ini az eredményt.

Az Assay Software hasznalataval:
A laboratérium haldzati infrastrukturajaba telepitendd és integralandé szoftver konfiguralasa.

A konfiguracios bedllitasok modositasa — példaul haldzati bedllitasok, megosztott mappa helye vagy
felhnasznaldi fiokok kezelése.

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

Tf MEGJEGYZES

Az elérhetd feladatok a felhaszndld jogosultsagatdl figgnek. Tovabbiinformaciok: Felhasznaldi szerepkdrok
hozzarendelése, 23. oldal.

Szekvenalaskezel6

Az Assay Software a szekvenalaskezeldn keresztll kezeli a szekvenalomdszerek altal létrehozott szekvenalasi
futtatasokat. Beazonositja az Uj szekvenalasi futtatasokat, validalja a futtatasi paramétereket és
6sszekapcsolja a pool vonalkodot egy, a kdnyvtarelbkészitési folyamat soran létrehozott ismert poollal. Ha
nincs mod tarsitasra, akkor értesiti a felhasznaldt, majd ledllitja a szekvenalasi futtatas feldolgozasat.

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

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

A bazisazonositok létrehozasahoz kizardlag kompatibilis szekvenalasi eljarasokat és szoftververzidkat
hasznaljon.
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Tf MEGJEGYZES
Annak biztositasa érdekében, hogy az adatok minésége a specifikaciokon belll legyen, rendszeresen
ellendrizze a szekvenalasiadat-telestmény mérészamait.
A VeriSeq NIPT Local Run Manager modul a kévetkezd olvasasi paraméterekkel konfiguralja a szekvenalast:
Paros végu futtatas 2 x 36 ciklusolvasassal.
Kettds indexalas két 8 ciklusos indexolvasassal.

Analitikaifolyamat-kezel6

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

Sikeres elemzés esetén a rendszer elkésziti a NIPT jelentést. Tovabbiinformacidkért lasd: NIPT-jelentés, 40.
oldal.

Munkafolyamat-idétullepés és tarhelykdvetelmeények

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

Paraméter Alapértelmezett érték
Maximalis szekvenalasi idd 20 dra

Maximalis elemzési idd 10 ora

Minimalis atmenetitar-méret 900 GB

Az Assay Software helyi webes kezel6fellletet biztosit, amelyen keresztil a haldzatrdl barhonnan kénnyedén
elérhetd az Onsite Server. A webes kezel6felllet az alabbi funkciokkal rendelkezik:

View recent activities (Legutdbbi tevékenységek megtekintése) — Megmutatja, hogy milyen Iépések lettek
végrehajtva a vizsgalat soran. Szamos ilyen tevékenységrél a rendszer e-mailben is értesiti a felhasznaldt.
Tovabbiinformaciokért lasd: Assay Software értesitései, 59. oldal.

View errors and alerts (Hibak és riasztasok megtekintése) — Megmutatja azokat a problémakat, amelyek
megakadalyozhatjék a vizsgalat folytatasat. A rendszer a hibalizeneteket és a riasztasokat elkuldi e-
mailben a felhasznaldénak. Tovabbiinformaciokért lasd: Assay Software értesitései, 59. oldal.

Configure the server network settings (A szerver haldzati beallitasainak konfiguralasa) — A halozat
konfiguralasat rendszerint elvégzik az lllumina munkatarsai a rendszer Uzembe helyezésekor. Ha azonban
a helyi haldzaton valtoztatasok torténtek, akkor sziikség lehet ezen beallitasok mddositasara. Tovabbi
informaciok: Halozati és szerverbeallitasok modositasa, 26. oldal.

Manage server access (Szerverhozzaférés kezelése) — Az Onsite Server rendszergazda és kezel§ szintU
hozzaférést kuldnboztet meg. Ezek hatarozzék meg, hogy milyen tevékenységeket, riasztasokat és

hibanapldkat lehet megtekinteni, valamint hogy milyen médositasokat lehet végrehajtani a haldzati és
adatkiosztasi beallitasokon. Tovabbi informaciokért lasd: Felhasznalok kezelése, 23. oldal.
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Configure sequencing data folder (Szekvenalasi adatok mappajanak konfiguralasa) — Alapértelmezés
szerint a rendszer a szerveren tarolja a szekvenalasi adatokat. Egy kézponti NAS segitségével azonban a
tarhely kib@vitésére is lehetéség van. Tovabbi informaciok: Szervermeghajtok kiosztasa, 31. oldal.

Configure email notification subscribers list (Az e-mailes értesiték feliratkozéinak konfiguralasa) — Azon
feliratkozok kezelése, akik e-mailes értesitét kapnak a hibalizenetekrdl és a vizsgélati folyamat soran
jelentkezd riasztasokrol. Tovabbiinformaciokért lasd: A rendszer e-mailes értesitéseinek beallitasa, 27.
oldal.

Reboot or shutdown the server (Szerver Ujrainditéasa vagy ledllitasa) — A szerver Ujrainditasa vagy leéllitasa,
szilkség szerint. Ujrainditasra vagy leéllitasra bizonyos konfiguraciés beéllitasok érvénybe léptetéséhez,
vagy egy szerverhiba helyredllitasahoz lehet szikség. Tovabbi informaciokért lasd: A szerver ujrainditasa,

32. oldal és A szerver ledllitasa, 32. oldal.

Végfelhasznaldi licencszerzédés

A webes kezelbfellletre torténd elsd bejelentkezéskor el kell fogadnia a végfelhasznaldi licencszerzédést
(EULA). A Download EULA (Végfelhasznaldi licencszerzddeés letdltése) elemre kattintva letdltheti a

végfelhasznaldi licencszerzédést a szamitdgepére. A szoftver hasznalatahoz a webes kezeldfellleten torténd

munkaveégzes el6tt el kell fogadnia a licencszerzédeést.

Miutan elfogadta, visszatérhet a licencszerzédés oldalara, és letdltheti a dokumentumot, ha szUksége van ra.

A webes kezelofelllet beallitasa

Valassza ki a Bedllitasok ikont # . Ekkor megjelenik egy legordUld lista a konfiguracios beallitasokkal. Az, hogy

milyen beallitasok jelennek meg, a felhasznald szerepkoérétdl és a kapcsolddo jogosultsagoktdl fligg. Tovabbi

informaciok: Felhasznaldi szerepkdrék hozzarendelése, 23. oldal.

3 MEGJEGYZES
Atechnikusok ezekhez a funkciokhoz egyaltalan nem férek hozza.

Beadllitas Leiras

User Management Felhasznaldk hozzaadasa, aktivalasa/inaktivalasa és modositasa. Kizardlag szervizmérmokok és
(Felhasznalokezelés) rendszergazdak szamara.

Email Configuration Az e-mailes értesitések feliratkozoi listajanak modositasa.

(E-mail-konfiguracio)

Change Shared Az Onsite Server megosztott mappaihoz vald hozzaféréséhez szlkséges sbsuser jelszé modositasa.

Folder Password
(Megosztott mappa
jelszavanak
modositasa)

Reboot Server Kizardlag szervizmérmokok és rendszergazdak szamara.
(Szerver Ujrainditasa)

Shut Down Server Kizardlag szervizmérmokok és rendszergazdak szamara.
(Szerver leallitasa)

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

1 Egy olyan szamitégépen, amelyik ugyanahhoz a halézathoz csatlakozik, mint az Onsite Server, nyissa
meg az aldbbi webbdngészdk egyikét:
Chrome v69 vagy ujabb
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Firefox v62 vagy ujabb
Internet Explorer v11 vagy Ujabb

2 Adja meg az lllumina altal a telepitéskor megadott szerver-IP-cimet vagy szervernevet, ami a
kovetkez8képp néz ki: \\<a VeriSeq Onsite Server v2 IP-cime>\login.
Példaul: \\10.10.10.10\login.

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

4 Abejelentkezési képernyén adja meg az lllumina altal megadott felhasznaldnevet és jelszdt (Ugyelve a kis-
és nagybetlkre), majd valassza a Log In (Bejelentkezés) lehet&séget.

Tf MEGJEGYZES
Az Assay Software 10 perc inaktivitas utan automatikusan kielentkezteti az aktudlis felhasznalét.

Az infépult hasznalata

A VeriSeq NIPT Assay Software v2 Dashboard (Infopult) 6 navigacios ablaka bejelentkezés utan jelenik meg.
Ha barmikor vissza szeretne térni a Dashboard (Infopult) képernydre, csak valassza a Dashboard (Infopult)
mentelemet.

A Dashboard (Infépult) képernyén mindig a legutobbi 50 napldézott tevékenység lathatd (csak a naplozott
esemeények kerllnek megjelenitésre, igy 50-nél kevesebb tétel is szerepelhet a képernydn). A
tevékenységtablazat jobb alsé sarkaban taldlhaté Previous (EI6z6) lehet8séget valasztva a korabbi 50
tevékenység el6zményét is megtekintheti.

4. abra VeriSeq NIPT Assay Software Infopult

#  Dashboard
Dashboard
Recent activities Recent errors Server status

WHEN USER  SUBSYSTEM  DETAILS LEVEL
2016-07-2909:17 PDT Assay Aneuploidy Detection Report generated for '160728_NB55 1043_0005_AHCLWJBGXY" Activity
2016-07-2909:17 PDT Assay Analysis started for'160728_NS500411 0171 AHCLGJBGXY' Activity
2016-07-29 05:23 PDT Assay Sequencing QC passed for '160728_NS500411_0171_AHCLGJBGXY' Activity
2016-07-2905:14 POT Assay Analysis started for ‘160728 NB551043_0005_AHCLWIBGXY" Activity
2016-07-2905:14 POT Assay Sequencing QC passed for '160728_NB551043_0005_AHCLWIBGXY' Activity
2016-07-28 19:56 PDT Assay Sequencing started for ‘160728 NB551043_0005_AHCLWIBGXY' Activity
2016-07-28 19:55 PDT Assay Sequencing started for ‘160728 N5500411_0171 AHCLGJBGXY" Activity
2016-07-28 17:18 PDT Assay Batch 'DVT0151_PLOZ_1" pool 'PT2008505' created Activity
2016-07-28 17:18 PDT Assay Batch 'DVT0151_PLOZ_1'" pool 'PT2008521' created Activity
2016-07-28 16:14 PDT Assay Batch 'DVT0151_PLOZ_1' completed library Activity
2016-07-28 10:30 PDT Assay Batch'DVT0151_PLO2_1'initiated Activity

Alegutobbitevekenysegek megtekintése

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

When
(Idépont)

User
(Felhasznalo)

Subsystem
(Alrendszer)

Details
(Részletek)

Level (Szint)

Leiras

A tevékenység datuma és ideje

A tevékenységet végrehajto felhasznalo (ha van)

A tevékenységet végrehajtd entitas vagy folyamat, példaul felhasznalo, vizsgalat vagy konfiguracio
A tevékenység leirasa

A tevékenységhez hozzarendelt szint. Lehetséges opciok:

e Activity (Tevékenység) — A szerver tevékenységét jelzi, példaul rendszerdjrainditast vagy felhasznaloi
bejelentkezést/kijelentkezeést.

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

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

Alegutobbihibak megtekintése

A Recent Errors (Legutdbbi hibak) lapon a legutdbbi szoftver- és szerverhibak révid leirdsa taldlhato.

Megnevezés

When
(Idépont)

User
(Felhasznalo)

Subsystem
(Alrendszer)

Details
(Részletek)

Level (Szint)

Leiras

A tevékenység datuma és ideje

A tevékenységet végrehajto felhasznald (ha van)

A tevékenységet végrehajtd entitas vagy folyamat, példaul felhasznalo, vizsgalat vagy konfiguracio

A tevékenység leirasa

A tevékenységhez hozzarendelt szint. Lehetséges opciodk:

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

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

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

Arendszerallapot €s ariasztasok megtekintése

A szerverallapot dsszefoglalasanak megtekintéséhez a Dashboard (Infépult) képernydn valassza ki a Server
Status (Szerver allapota) fllet.

Az dsszefoglalon az aldbbiak lathatok:

Date (Datum) — Aktuadlis datum ésidé

Time zone (Idézona) — A szerveren beallitott id6zona; az e-mailek, a riasztasok és a jelentések datumanal
és idejénél hasznalatos

Hostname (Kiszolgalonév) — A rendszer neve, mely a haldzat kiszolgalonevébdl és a DNS-
tartomanynévbdl all
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Disk space usage (Hasznalt lemezterulet) — Az adatok tarolasara jelenleg hasznalt lemeztertlet
szazalékos formaban

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

Az dsszefoglalon ezenkivil egy Server alarm (Szerverriasztas) gomb is megjelenhet, amely a RAID -vezérld
riasztasanak elnémitasara szolgal. Ezt a gombot csak a rendszergazdak latjak. A gomb megnyomasat
kdvetben tovabbi segitségért vegye fel a kapcsolatot az lllumina mUszaki Ggyfélszolgalataval.

Felhasznaldk kezelése

Tf MEGJEGYZES
Kizardlag a szervizmérmnokok és a rendszergazdak rendelkeznek a technikusok és az egyéb, a sajatjukéval

azonos szinten 1évé felhasznaldk hozzaadasahoz, médositasahoz és torléséhez szikséges jogosultsagokkal.

Felhasznaloi szerepkorok hozzarendelése

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

Szerepkor Leiras

Szervizmérnok Olyan lllumina-szervizmémok, aki a rendszer elsé telepitését és beallitasat végzi (a rendszergazda
felhasznaloi szerepkort is 8 hozza Iétre). Emellett a hibaelharitast, a szerverjavitast, a szerverbeallitast
és a konfiguracios beallitasok modositasat is § végzi el, valamint folyamatos szoftvertamogatast nyuijt
a labor szamara.

Rendszergazda Laboratériumi rendszergazda, aki beallitja és karbantartja a konfiguracios beallitasokat, kezeli a
felhasznaldkat, létrehozza az e-mail-feliratkozok listajat, modositja a megosztott mappa jelszavat,
valamint Ujrainditja és leallitia a szervert.

Technikus Laboratdériumi technikus, aki a rendszerallapot és a riasztasok megtekintésére jogosult.

Felhasznalok hozzaadasa

Az elsé telepitéskor egy lllumina-szervizmeérndk megadija a rendszergazda felhasznalot.

Felhasznaldk hozzaadasahoz:

1 AUser Management (Felhasznaldkezelés) képernydn valassza az Add New User (Uj felhasznald
hozzaadasa) lehetéséget.

rf MEGJEGYZES
Minden mezét kdtelezd kitdlteni.

2 Adja meg a felhasznaldonevet.

rf MEGJEGYZES

Afelhasznaldnév kisbetlket, nagybetlket, szamokat (a-z, A-Z, 0-9), alahuzasjelet () és kotbjelet (-)
tartalmazhat. A felhasznalonévnek 4-20 karakter hosszusagunak kell lennie, és legaldbb egy szamot
tartalmaznia kell. A felhasznaldnév elsé karaktere nem lehet szam.

Az Assay Software a felhasznalonevek alapjan azonositja azokat a személyeket, akik az Assay Software
szoftverrel kulénb6z8 muveleteket és vizsgalati eljarasokat végezhetnek.

Adja meg a felhasznald telies nevét. A telies név csak a felhasznaldi profilon lathato.

Adja meg a jelszot, majd adja meg Ujra a megerdsitéshez.

5 MEGJEGYZES
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= Ajelszonak 8-20 karakter hosszusagunak kell lennie, és legaldbb egy nagybetlit, egy kisbet(t és egy
szamot kell tartalmaznia.

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

6 Valassza ki a kivant felhasznaldi szerepkort a legorduild listabol.

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

8 Avaltoztatasok elmentéséhez és megerdsitéséhez kétszer valassza ki a Save (Mentés) lehetéséget.
Ezutan az Uj felhasznald megjelenik a User Management (Felhasznaldkezelés) kepernydn.

Felhasznalok modositasa

A felhasznaldi adatok modositasahoz:

1 A User Management (Felhasznalokezelés) képernydn valassza ki a médositani kivant felhasznald nevét.
2 Moddositsa a kivant adatokat, majd valassza a Save (Mentés) lehetdséget.

3 Amikor a modositasok megerdsitését kérd parbeszédpanel megjelenik, ismét valassza a Save (Mentés)
lehet&séget.

Ezutan a felhasznalé a modositott adatokkal megjelenik a User Management (Felhasznalokezelés)
képernydén.

Felhasznalok inaktivalasa

Felhasznald inaktivalasahoz:

1 A User Management (Felhasznalokezelés) képernydn valassza ki a kivant felhasznalonevet.

2 Tordlie a jeldlést az Activate (Aktivalas) négyzetbdl, majd valassza a Save (Mentés) lehetéséget.

3 A meger6sitést kéré Uzenetnél valassza a Save (Mentés) lehetéséget.

A felhasznald allapota a User Management (Felhasznaldkezelés) képernydn a ,Disabled” (Letiltva) opcidra
valtozik.

Megosztott hal6zati meghajté kezelése

_rf MEGJEGYZES

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

Megosztott halozatimeghajto hozzaadasa

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

1 A Dashboard (Infopult) képernyén valassza ki a Folders (Mappék) lehetdséget.
2 Valassza az Add folder (Mappa hozzaadasa) lehet8séget.

3 Toltse ki az aldbbi mezdket — a szilkséges adatokért forduljon a rendszergazdahoz:
Location (Hely) — A NAS teljes elérési Utvonala, amelynek tartalmaznia kell az adatok tarolasara
szolgdléd mappa nevét is.
Username (Felhasznalonév) — A NAS elérésekor az Onsite Server altal kért felhasznalonév.
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Password (Jelszd) — A NAS elérésekor az Onsite Server altal kért jelszo.
4 Vélassza a Save (Mentés) lehetdséget.

5 A NAS-kapcsolat teszteléséhez valassza a Test (Teszt) lehetdséget.

Ha a csatlakozas sikertelen, egyeztesse a szerver nevét, a hely nevét, a felhasznaldnevet és a jelszdét a
rendszergazdaval.

6 A modositasok alkalmazasahoz inditsa Ujra a szervert.

rf MEGJEGYZES
A megosztott halozati mappa funkcio csak egy szekvenalasi adatmappat tamogat.

Megosztott haldzatimeghajtd modositasa

1 ADashboard (Infopult) képernydn valassza ki a Folders (Mappak) lehetéséget.
2 Modositsa az elérési Utvonalat, majd valassza a Save (Mentés) lehetdséget.

3 A NAS-kapcsolat teszteléséhez valassza a Test (Teszt) lehetdséget.

Ha a csatlakozas sikertelen, egyeztesse a szerver nevét, a hely nevét, a felhasznaldnevet és a jelszét a
rendszergazdaval.

Megosztott haldzatimeghajtd torlese

1 ADashboard (Infopult) képernydn valassza ki a Folders (Mappak) lehetéséget.
2 A modositas érdekében valassza ki az elérési utvonalat.

3 Aklls6 szekvenalasi mappa eltavolitasahoz valassza a Delete (Torlés) lehet8séget.

Halézati és tanusitvanybeallitasok konfiguralasa

Az lllumina -szervizmérndk az elsé telepités soran a Network Configuration (Halozati beallitasok) képernydn
konfiguralja a halézati beallitasokat és a tanusitvanybeallitasokat.

_rf MEGJEGYZES
Kizardlag a szervizmérmokdknek és a rendszergazdaknak van jogosultsaguk a haldzati- és
tanusitvanybeallitasok mdodositasara.

1 A Dashboard (Infopult) képernyén valassza a Configuration (Konfigurdlas) lehetéséget.

2 Valassza a Network Configuration (Halozati beallitasok) fllet, majd szikség szerint dllitsa be a haldzati
beallitasokat.

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

Tanusitvanybeallitasok modositasa

Az SSL-tanusitvany (biztonsagos kapcsolati réteg) egy olyan adatfajl, amely biztonsagos kapcsolat
létrehozasat teszilehetévé az Onsite Server és a bongészd kdzott.

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

Laboratory Email (Laboratérium e-mail-cime) — A vizsgalatokat végzé laboratérium e-mail-cime (a
rendszer ellenérzi az e-mail-cim formatumat).

Organization Unit (Szervezeti egység) — Osztaly.

Organization (Szervezet) — A vizsgéalatokat végzd laboratérium neve.
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Location (Hely) — A vizsgalatokat végzd laboratorium cime.

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

kitolti az e-mail-cim alapjan).

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

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

figyelmeztetéseket a VeriSeq NIPT Assay Software v2 elérésekor. Az SHA1 akkor jelenik meg, amikor

tanusitvanyt hoznak (Ujbdl) Iétre. Tovabbi informaciok: Tandsitvany djrageneralasa, 27. oldal.

2 Avaltoztatasok jovahagyasahoz valassza a Save (Mentés) lehetéséget.

Haldzati és szerverbeallitasok modositasa

rf MEGJEGYZES
A szerverkapcsolati hibak elkerlilése érdekében a haldzati és szerverbedllitasok mddositasa elétt
egyeztessen a rendszergazdaval.
1 Az Onsite Server beallitasait a Network Configuration (Szerverkonfiguracio) lapon lehet megadni és
maodositani.
Static IP Address (Fix IP-cim) — Az Onsite Server szamara Kijelolt IP-cim.
Subnet Mask (Alhaldzati maszk) — A helyi haldzati alhalozati maszkja.
Default Gateway Address (Alapértelmezett atjarocim) — Az alapértelmezett Utvalasztasi IP-cim.

Hostname (Kiszolgalonév) — Az Onsite Server hélézati hivatkozasi neve (alapértelmezés szerint
ylocalhost”).

DNS Suffix (DNS-utotag) — A kijelolt DNS utétagja.

Nameserver 1 and 2 (Névszerver 1 és 2) — A DNS-szerver IP-cimei vagy -nevei.

NTP Time Server 1 and 2 (NTP idGszerver 1 és 2) — NTP id6észinkronizacios szerverek.
MAC Address (MAC-cim) — A szerver halézati MAC-cime (nem modosithatd).
Timezone (Id6zdna) — A szerver helyi idézdnaja.

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

j FIGYELEM!
N Nem megfeleld beallitasok esetén a kapcsolat megszakadhat a szerverrel.

Tanusitvanyok letoltése és telepitése

Az SSL-tanusitvany letéltéséhez és telepitéséhez:

1 A Dashboard (Infopult) képernydn valassza a Configuration (Konfiguralas) lehetéséget.
2 Valassza a Certification Configuration (Tanusitvanykonfiguracio) fulet.

3 A Network Configuration (Haldzati beallitasok) képernyén valassza a Download Certificate (Tanusitvany
letoltése) lehetbséget.

4 Nyissa meg a letoltétt fajlt, majd valassza az Install Certificate (Tanusitvany telepitése) lehetéséget.
A tanusitvany telepitéséhez kdvesse az importalasi varazslo utasitasait.

6 Aparbeszédpanelek bezarasahoz valassza az adott parbeszédpaneleken talalhatd OK elemet.
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Tanusitvany Ujrageneralasa

rf MEGJEGYZES

Kizardlag a szervizmérnokdknek és a rendszergazdaknak van jogosultsaguk a tanusitvanyok
Ujragenerdlasara és a rendszer Ujrainditasara.

A haldzati vagy tanusitvanybeallitasok modositasat kévetden a tanusitvanyok ujrageneralasahoz:

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

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

A rendszer e-mailes értesitéseinek beallitasa

A VeriSeq NIPT Assay Software v2 e-mail-értesitéseken keresztll kommunikal a felhasznalokkal, és ily médon
jelezi szamukra a vizsgalat folyamatat, a riasztasokat és a szilkséges felhasznaldi beavatkozasokat. Az

1. oldalon talalhaté Assay Software értesitései, 59. oldalcimU rész 6sszefoglalja a rendszer altal kild6tt
kllonb6z8 e-mail-értesitéseket.

rf MEGJEGYZES

Ugyelien ra, hogy a postafiék levélszemétsz(iréje ne sz(irie ki a szerverrdl érkezé e-mail-értesttéseket. Az e-
mail-értesitések a VeriSeq@<ugyfél e-mail-tartomanyneve> fiokrdl érkeznek, ahol az <ligyfél e-mail-
tartomanyneve> a helyi informatikai csapat altal, a szerver telepitésekor megadott név.

E-mail-feliratkozasilista létrehozasa

E-mail-értesitések kildhet6k megadott feliratkozoknak, amelyek listajat a kdvetkezd Iépések segitségével
hozhatja létre.

A feliratkozdlista létrehozasahoz:
1 A Dashboard (Infépult) képernyén valassza a Beallitasok ikont 8
2 Valassza az Email Configuration (E-mail-konfiguracio) lehetéséget.

3 A Subscribers (Feliratkozok) mezdbe vesszdvel elvalasztva irja be az e-mail-cimeket.
Ellendrizze, hogy az e-mail-cimeket megfelelGen irta-e be. A szoftver nem ellendrzi az e-mail-cimek
formatumat.

4 Vaélassza a Send test message (Probalizenet kildése) lehetéséget, amellyel proba e-mailt kildhet a
listaba felvett feliratkozok szamara.
Nézze meg a postafidkjat, hogy az e-mail megérkezett-e.

5 Valassza a Save (Mentés) lehet8séget.

Kijelentkezés

Valassza ki a képernyd jobb felsé sarkaban 1évé felhasznaldiprofil-ikont, majd valassza a Log Out
(Kijelentkezés) lehet8séget.
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A szekvenalasi adatok begydijtése utan a rendszer elvégzi azok demultiplexelését, FASTQ formatumba
torténd konvertalasat, a referenciagenomhoz valo igazitasat és az aneuploiditasi detektalas elemzését. A
végsé valasz megadasahoz minden minta esetében szamos kilonbdzéd mérdszam (lasd alabb)
meghatarozasa szikséges.

Demultiplexelés és FASTQ létrehozasa

A BCL formatumban tarolt szekvendlasi adatokat a rendszer a bcl2fastg konvertaldszoftverrel dolgozza fel,
amely demultiplexeli az adatokat, majd atkonvertalja a BCL-fajlokat a tovabbi elemzéseknél hasznalatos
standard FASTQ fajlformatumba. Az Assay Software minden egyes szekvenalasi futtatashoz Iétrehoz egy
mintalapot (SampleSheet.csv). Ez a fajl a szoftver APl hasznalataval térténd mintaelékészitési folyamat soran
a szoftvernek elklld6tt mintaadatokat tartalmazza. A mintalapok egy fejlécet tartalmaznak, amely a
futtatassal kapcsolatos informacidkat, valamint tébb leird sort, amelyek pedig az egyes aramlasi cellakban
feldolgozott mintéakkal kapcsolatos informaciokat tartalmaznak.

Az alabbitablazat a mintalapadatok részleteit tartalmazza.

j FIGYELEM!

- A mintalapfajit NE modositsal Ez egy, a rendszer altal Iétrehozott fajl, és a médositasok sulyos
koévetkezményekkel jarhatnak a fajl tovabbi feldolgozasa soran, a helytelen eredményeket vagy a sikertelen
elemzést is ideértve.

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

SexChromosomes

SampleType

Leiras

A minta azonositdja.

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

Az els6 indexadapter azonositdja.

Az els6 adapter nukleotidszekvenciaja.

A masodik adapter azonositdja.

A masodik adapter nukleotidszekvenciaja.

Egy adott minta projektazonositéja. Alapértelmezett: Ures.

Nemikromoszoma-elemzés. Az alabbiak egyike:

® Yes (Igen) — A nemikromoszdma-aneuploiditas és a nemjelentés szlkséges.

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

Minta tipusa. Az alabbiak egyike:

¢ Singleton (Egyke) — Egyembirds terhesség.

e Twin (lker) — Tobbembrids terhesség.

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

Szekvenalas minéség-ellenérzése

A szekvenalas mindség-ellenérzési mérészamai azonositigk azokat az aramlasi celldkat, amelyek elemzése
nagy valoszinliséggel sikertelen lesz. A klaszterstrlség, a sz(r6 feltételeinek megfeleld kiolvasasok szazalékos
aranya (PF), valamint az eléfazishatas és a fazishatas meérészamai meghatarozzak a szekvenalasi
adatmin@séget, és szamos Uj generacios szekvenalasi alkalmazas részét képezik. Az elére jelzett illesztett
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kiolvasasok mérészama megbecsUli a szekvenalasi mélységet az aramlasi cella szintjén.kiolHa az adatok
rossz mindsége miatt az eldre jelzett kiolvasasok szama nem teljesithetd, a futtatas feldolgozasa megszakad.
Tovéabbiinformaciok: Szekvenalasi mindseg-ellendrzesi merdszamok es hatarok, 35. oldal.

Magzati frakcio becslései

A magzati frakcid a méhlepénybdl szarmazé anyai vérminta sejtmentes, keringé DNS-tartalmanak szazalékat
adja meg. Az Assay Software a cfDNS fragmentummeéret-eloszlasi adatait, valamint az anyai és magzati
cfDNS genomlefedettsége kozotti kildnbségeket felhasznalva szamolia ki a magzati frakcié becsléseket. !

A végso6 pontszam meghatarozasanal felhasznalt statisztikai adatok

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

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

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

Elemzés min&ség-ellenbrzése

Az elemzés mindség-ellendrzési mérdszamait a rendszer az elemzés soran szamolja ki, és az elvart
viselkedéstdl messze eltérdé mintak azonositasara szolgalnak. A mérészamoknak nem megfeleld mintak nem
megbizhatoak, igy a rendszer sikertelenként jeldli Sket. Amikor a mintak a mérdszamok elvart tartomanyan

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

2BianchiD, Platt L, GoldbergJ et al. Genome Wide Fetal Aneuploidy Detection by Maternal Plasma DNA Sequencing.
Obstet Gynecol. 2012;119(5):890-901. doi:10.1097/a0g.0b013e31824fh482.
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kivlli eredményeket produkalnak, az NIPT jelentés tartalmazza a mindségi problémat, amely
figyelmeztetésként vagy a hiba okaként jelenik meg. Ezekkel a mindség-ellendrzési okokkal kapcsolatos
tovabbi informaciokért lasd: Mindség-ellendrzés indoklasi lzenetei, 45. oldal.

NTC-mintak minéség-ellendrzése

VeriSeq NIPT Solution az NTC-mintak hozzaadasat teszi lehetévé a futtatas részeként. Az ML STAR készUlék
a 24-es és a 48-as sarzsmintakhoz 2 db NTC-t, a 96-0s sarzsmintakhoz pedig 4 db NTC-t tud Iétrehozni. A
rendszer a hozzaadott az NTC-mintak szamatdl figgetlendl ellendrzi, hogy mintanként és poolonként meg
van-e atlagosan a miniméalis 4 000 000 egyedi leképezett fragmentum. Ezért ne adjon tébb mint 2 NTC mintat
a poolhoz. Tovabbiinformaciokért lasd: Szekvenalasi mindség-ellendrzési mérdszamok és hatarok, 35. oldal.

Az NTC-mintak mindség-ellendrzésének allapota a kovetkezd:

NTC sample processing(NTC mintafeldolgozas) — NTC-minta feldolgozasa esetén a rendszer a PASS QC
eredményt adja, amennyiben a minta lefedettsége alacsony, ahogy az az NTC-mintak esetén egyébkeént
varhato.

Patient sample as NTC (NTC-ként megjeldlt betegminta) — Ha az NTC-ként megjeldlt betegminta
feldolgozasra kerllt, nagy lefedettség észlelhetd. Az NTC-ként megjeldlt mintanal a rendszer a mindség-
ellendrzés allapotat sikertelennek jelzi a kdvetkezd miatt: NTC SAMPLE WITH HIGH COVERAGE (Nagy
lefedettségl NTC minta).

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

Helyi lemez

Az Assay Software meghatarozott mappakat hoz létre az Onsite Serveren a felhasznalo szamara. Ezek a
mappak a Samba megosztasi protokoll hasznalataval barmely, a halézaton lévé munkadllomason és
laptopon leképezhetdk.

Ma .. cer .
ppa Leiras Hozzaférés
neve
Input Az Uj generacios szekvenaldrendszer altal létrehozott szekvenalasi adatokat tartalmazza a irds és
szerveren. olvasas.

Output A szoftver altal Iétrehozott jelentéseket tartalmazza. Csak
olvashato.

Backup Az adatbazis biztonsagi mentéseit tartalmazza. Csak
olvashato.

_rf MEGJEGYZES

Ahelyilemez leképezése az SMB (Server Message Block, kiszolgaldi tzenetblokk) protokollon alapul. A
szoftver jelenleg az SMB1 és az SMB2 verzidt tamogatja. A szerver SMB-alairast igényel. Engedélyezze a
leképezéshez hasznalt szamitdgépen (laptop/munkaallomas) ezeket a verzidkat.
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Helyi adatbazis

Az Assay Software egy helyi adatbazist tart fenn, ahol a kbnyvtaradatokat, a szekvenalasi futtatasok adatait
és az elemzések eredményeit tarolja. Az adatbazisaz Assay Software szoftver szerves részét képezi, a
felhaszndlo altal NEM érhetd el. A rendszer egy automatikus mechanizmust is alkalmaz az adatbazis Onsite
Serverre torténd biztonsagi mentésére. Ennek ellenére célszerli rendszeresen biztonsagi masolatot késziteni
az adatbazisrél egy kuls6 taroldra. A rendszer az alabbi adatbazis-folyamatokat végzi el:

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

Database restore (Adatbazis visszadllitasa) — Az adatbazis barmelyik tetszéleges biztonsagi mentésbdl
visszaallithaté. A visszaallitast az lllumina szervizmérnokei végzik el.

Data backup (Biztonsagi méasolat készitése az adatokrdl) — Joéllehet az Onsite Server hasznalhato a
szekvenadlasi futtatasok f6 tarhelyeként, az legfeliebb kb. 300 futtatas tarolasara alkalmas. Ezért az
llumina egy automatizalt adatmentési folyamat beadllitasat javasolja, amely a hattérben folyamatosan futva
gondoskodik az adatok egy hosszu tavu taroléeszkdzre vagy NAS-ra torténd mentésérdl.

Maintenance (Karbantartas) — Az adatok biztonsagi mentésén tul az Onsite Server semmiféle
karbantartasi célu beavatkozast nem igényel a felhasznald részérdl. Az Assay Software és az Onsite
Server frissitésérdl az lllumina mUszaki Ggyfélszolgalata gondoskodik.

Adatok archivalasa

A bemeneti és kimeneti kdnyvtarak archivalasaval kapcsolatos tudnivalokért tekintse meg a helyi
informatikai osztaly archivalasi iranyelvét. Az Assay Software figyeli a bemeneti konyvtar szabad
lemezteriletét, és e-mailben értesiti a felhasznaldokat, ha a szabad hely 1 TB ala csokken.
Adattarolasra ne az Onsite Servert hasznalja. Az adatokat masolja at az Onsite Serverre, és rendszeres
id6kdzdnként végezzen archivalast.

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

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

Szervermeghajtok kiosztasa
Az Onsite Servernek 3 mappéja van, amelyek egyénileg leképezheték barmelyik Microsoft Windows
rendszerd szamitégépre:

input (bemenet) — A szekvenalasi adatok mappaihoz tartozo leképezések. A szekvenalérendszerhez
csatlakozott szamitdgéphez csatlakoztassa. Konfiguralja a szekvenaldrendszert, hogy az adatokat az
input mappaba tovabbitsa.

output (kimenet) — A szerverelemzési jelentésekhez és a vizsgdlati folyamatjelentésekhez tartozé
leképezések.

backup (biztonsagi mentés) — Az adatbazis biztonsagi mentésének fajliaihoz tartozdé leképezések.
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Az egyes mappak leképezéséhez:
1 Jelentkezzen be az Onsite Server alhalézatahoz csatlakozott szamitogépre.

2 Jobb gombbal kattintson a Computer (Szamitogép) lehetéségre, majd valassza ki a Map network drive
(Haldzati meghato leképezése) lehetdséget.

Valasszon ki egy betlt a meghajtd legorduld listajabadl.

A Mappa mezébe irja be a kdvetkezdt, \\<VeriSeq Onsite Server v2 IP address>\<folder name>.
Példaul: \\10.50.132.92\input.

5 Adja meg a felhasznaldonevet és a jelszot.
A sikeresen leképezett mappak megjelennek a szamitdgépen.

rf MEGJEGYZES

Ahelyilemez leképezése az SMB (Server Message Block, kiszolgaldi lizenetblokk) protokollon alapul. A
szoftver jelenleg az SMB1 és az SMB2 verziot tamogatja. A szerver SMB-alairast igényel. Engedélyezze a
leképezéshez hasznalt szamitogépen (laptop/munkaallomas) ezeket a verziokat.

A szerver ujrainditasa

3 MEGJEGYZES
Kizardlag a szervizmérnodkdknek és a rendszergazdaknak van jogosultsaguk a szervert Ujrainditani.
A szerver Ujrainditasahoz:

1 A Settings (Bedllitasok) legdrdulé mendbdl valassza a Reboot Server (Szerver Ujrainditasa) lehetéséget.

2 Arendszer Ujrainditdsdhoz vélassza a Reboot (Ujrainditas), vagy az Ujrainditas nélkiil torténd
visszalépéshez a Cancel (Mégse) lehetdséget.

3 Adja meg a szerver ledllitasanak okat.
Az ok hibaelharitasi célbdl naplozasra kerdl.

rf MEGJEGYZES
Arendszer Ujrainditasa néhany percet igénybe vehet.

A szerver ledllitasa

3 MEGJEGYZES
Kizardlag a szervizmérmokoknek és a rendszergazdaknak van jogosultsaguk a szerver ledllitasara.
Az Onsite Server ledllitasahoz:
1 A Settings (Beédllitasok) legdrdulé mendbdl védlassza a Shut Down Server (Szerver ledllitasa) lehetéséget.

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

3 Adja meg az Onsite Server ledllitasanak okat.
Az ok hibaelharitasi célbdl naplézasra kerdl.

Helyredllitas varatlan leallas utan

Ha elemzés soran aramkimaradas torténik, vagy a felhasznald véletlenll ledllitja a berendezést, a rendszer:
Az inditasi folyamatot kévetden Ujrainditja az Assay Software-t.
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Felismeri, hogy az elemzés sikertelentl zarult, és Ujra beilleszti a futtatast a feldolgozasra varo futtatasok
kozé.
Az elemzés sikeres befejezddése utan elkésziti a jelentést.

rf MEGJEGYZES

Ha az elemzés sikertelenul végzadik, az Assay Software lehetéveé teszi a rendszer szamara, hogy legfeliebb
haromszor Ujra elvégezze a futtatas elemzését.
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A. fuggelék: Min6ség-ellendrzési mérészamok

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

Kvantitacios mindség-ellenérzési mérészamok és hatarok

Also

Fels6

Mérészam Leiras hatarérték  hatarérték Magyarazat
standard_r_squared A standard 0,980 N.a. A log-log terlleten gyenge
gorbemodell R- linearitast mutaté standard
négyzetes értéke. gbrbemodellek nem jo
indikatorai a valodi
mintakoncentracionak.
standard_slope A standard 0,95 1,15 Azok a standard gérbemodellek,
gbrbemodell amelyeknek a vart savon kivl
meredeksége. van meredeksége, azt jelzik,
hogy a modell nem megbizhato.
ccn_library_pg_ul Maximalisan N.a. 1000 pg/pl Ha az adott mintanal a
megengedett szamitott DNS-koncentracio
mintakoncentracio. meghaladja a specifikaciokat,
akkor ez azt jelzi, hogy tul nagy
a genomialis DNS-szennyezés.
median_ccn_pg_ul A sarzs minden 16 pg/pl N.a A megfeleld térfogat

mintajanak szamitott
median koncentracioja.

szekvenaldsi poolja nem
tartalmazhat tul nagy szamu
tulhigitott mintat. Ha a sarzsok
tul nagy szamban tartalmaznak
higitott mintakat, akkor ez hibas
minta-el6készitési eljarast jelez.
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Szekvenalasi mindség-ellenérzési mérészamok és hatarok

Mérészam Leiras Alsé hatarérték Fels6 hatarérték Magyarazat
cluster_density A szekvenalasi 152 000/mm? 338 000/mm? Az alacsony
klaszter sUrlisége. klasztersUrlsegu

aramlasi cella nem
general elegendd
kiolvasast. A tul
nagy
klasztersUriségu
aramlasi cellak
rendszerint gyenge

mindsegu
szekvenalasi
adatokat
eredményeznek.
pct_pf A tisztasagi sz(iré >50% N.a. A széls6ségesen
feltételeinek alacsony %PF
megfeleld értéket mutato
kiolvasasok aramlasi cellak
szazalékos aranya. esetén el6fordulhat,

hogy rendellenes a
bazisreprezentacio,
ami tobbnyire PF-
kiolvasasi hibat

jelez.
prephasing Az el6fazishatas N.a. <0,003 Empirikus uton
értékének tortrésze. optimalizalt

ajanlasok a VeriSeq
NIPT Solution v2

rendszerhez.
phasing A fazishatas N.a. <0,004 Empirikus Uton
értékének tortrésze. optimalizalt

ajanlasok a VeriSeq
NIPT Solution v2

rendszerhez.
predicted_aligned_ Az egyedi kiosztasu >4 000 000 N.a. Meghatarozas a
reads fragmentumok normal
becsiilt atlagszama populacidban
mintanként. megfigyelt minimalis

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

Emellett két jelentéstipus is létezik:

Téjékoztaté — Folyamathoz k6t6d6 jelentés, amely a vizsgalati folyamattal kapcsolatos informaciokat
tartalmaz, és egy adott Iépés befejez6désének megerdsitésére hasznalhato. A jelentés minéség-
ellendrzéssel és azonositoszamokkal kapcsolatos adatokat is tartalmaz.

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

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

Létrehozott fajlok

Az Assay Software jelentéseit az Onsite Server belsé meghajtojan hozza létre, amely a felhasznald
meghajtéjan, mint csak olvashatd kimeneti mappa jelenik meg. A rendszer minden jelentést a megfeleld
standard MD5 ellenérz86sszeg-fajllal egytitt hoz létre, amely igazolja, hogy a fajl nem kerUlt médositasra.

Minden jelentés tabulatorral tagolt egyszerUl széveg. A jelentések barmilyen szdvegszerkeszté vagy
tablazatkezeld programmal, példaul Microsoft Excellel megnyithatok.
Jelentésfajl szerkezete

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

Kimenet

1l

Bemenet

.

Biztonsagi mentés

o B |

Sarzs neve

Jelentés |étrehozasa a folyamat
sikeres befejezésekor

Afelhasznald aszinkron toriési/
érvénytelenitési miveletet inditott

Az Assay szoftver a jelentéseket a Batch Name (Sarzs neve) mappaba menti, a kdvetkez8 rendszer szerint:

> Fékonyvtar (Batch Name folder) (Sarzs neve kényvtar) — Az eredményekhez vagy a LIMS éltal Iétrehozott
e-mail-értesitésekhez tartozo jelentéseket tartalmazza. Tovabbi informaciokért lasd: Eredmeény- és
értesitési jelentések, 40. oldal.

> ProcessLogs (Folyamatnaplék) mappa — Folyamatokhoz kapcsolddo jelentéseket tartalmaz. Tovabbi
informaciokért lasd: Folyamatjelentések, 51. oldal

Az 6sszes jelentést tartalmazo listaval kapcsolatban lasd:Rendszerjelentések 6sszegzese, 37. oldal.

Rendszerjelentések 6sszegzése

Jelentés neve

Jelentés
tipusa

Jelentési
entitas

A jelentés fajlnevének formatuma

NIPT-jelentés

Végrehajtando

Pool/aramlasi
cella

<sarzs_neve>_<pool_tipusa>_<pool_vonalkddja>_<aramlasi_
cella>_nipt_report_<EEEEHHNN_66ppmms.tab

Kiegészitd jelentés

Tajékoztatd

Pool/aramlasi
cella

<sarzs_neve>_<pool_tipusa>_<pool_vonalkddja>_<daramlasi_
cella>_supplementary_report_<EEEEHHNN_é6ppmms.tab

Mintaérvénytelenitési  Végrehajtandd  Minta <sarzs_neve>_<minta_vonalkddja>_sample_invalidation_

jelentés report_<EEEEHHNN_é6ppmms.tab

Mintatdrlési jelentés Végrehajtandé  Minta <sarzs_neve>_<minta_vonalkédja>_sample_cancellation_
report_<EEEEHHNN_66ppmms.tab

Pool-ujravizsgalasi Végrehajtandd  Pool <sarzs_neve>_<pool_tipusa>_pool_retest_request_

kérelem jelentés <EEEEHHNN_66ppmm>.tab

Sarzslétrehozasi Tajékoztatd Sarzs ProcesslLogs/<sarzs_neve>_batch_initiation_report_

jelentés <EEEEHHNN_d6ppmms.tab

Sarzsérvénytelenitési  Tajékoztatd Sarzs ProcessLogs/<sarzs_neve>_batch_invalidation_report_

jelentés <EEEEHHNN_é6ppmms.tab

Kényvtarminta- Tajékoztatd Sarzs ProcessLogs/<sarzs_neve>_library_sample_report_

jelentés
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Jelentés neve J’elentes Jel_en’teSI A jelentés fajlnevének formatuma
tipusa entitas

Kényvtarreagens Tajékoztatd Sarzs ProcesslLogs/<sarzs_neve>_library_reagent_report_

jelentés <EEEEHHNN_66ppmm>.tab

Kényvtar Labware Tajékoztatd Sarzs ProcessLogs/<sarzs_neve>_library_labware_report_

jelentés <EEEEHHNN_é6ppmms.tab

Kényvtarkvant. Tajékoztatd Sarzs ProcessLogs/<sarzs_neve>_library_quant_report_

jelentés <EEEEHHNN_S86ppmms.tab

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

naplo

Pooljelentés Tajékoztatd Pool ProcessLogs/<sarzs_neve>_<pool_vonalkddja>_pool_report_
<EEEEHHNN_66ppmm>.tab

Poolérvénytelenitési Tajékoztatd Pool ProcessLogs/<sarzs_neve>_<pool_vonalkddja>_pool_

Jjelentés

invalidation_report_<EEEEHHNN_é6ppmms.tab

Szekvenaldsi
jelentés

Tajékoztatd Pool/aramlasi

ProcessLogs/<sarzs_neve>_<pool_tipusa>_<pool_

cella vonalkédja>_<aramlasi_cella>_sequencing_report_
<EEEEHHNN_é6ppmms.tab

Sikertelen elemzési
jelentés

Tajékoztatd Pool/aramlasi

ProcessLogs/<sarzs_neve>_<pool_vonalkodja>_analysis_

cella failure_report_<EEEEHHNN_d6ppmm>.tab

Jelentéslétrehozasi események

Jelentés Leiras Esemény kivaltdja

NIPT-jelentés A sikeres elemzés végeredményeit tartalmazza. e Elkészll a szekvenalasi futtatas
elemzése.

Kiegészité A sikeres elemzés kiegészité eredményeit tartalmazza. e Mind a szekvenalasi futtatas

jelentés elemzése, mind pedig az NIPT-
jelentés elkészl.

Minta Egy érvénytelenitett mintardl tartalmaz informaciokat. e A felhasznald érvénytelenit egy

érvénytelenitése

mintat.

Minta toérlése

Egy t6rolt mintardl tartalmaz informaciokat.

e A felhasznald torél egy mintat.

Pool-
Ujravizsgalasi
kérelem

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

e A felhasznalo érvénytelenit egy
poolt.

Sarzslétrehozas

Azt jelzi, hogy megkezd&dott egy uj sarzs feldolgozasa.

e A felhasznald uj sarzsot hoz létre.

Sarzs
érvénytelenitése

Egy a felhasznald altal kezdeményezett, érvénytelenitett
sarzsrol tartalmaz informaciokat.

e Sarzs érvénytelenitése.

Koényvtarminta

A sarzsban lévé Osszes minta listajat tartalmazza.

e Sarzs érvénytelenitése.

e Elkészil a kdnyvtarel6keészitési
eljaras.

e A sarzs kvantifikalasa sikertelen.

Koényvtarreagens

A koényvtarfeldolgozasi reagens informacioit tartalmazza.
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Jelentés

Leiras

Esemény kivaltéja

Labware kényvtar

A Labware-feldolgozasi reagens informacidit tartalmazza.

e Sarzs érvénytelenitése.

e Elkészil a kdnyvtarel6keészitési
eljaras.

e A sarzs kvantifikalasa sikertelen.

Kvant. kdnyvtar

A koényvtar-kvantifikacios vizsgalat eredményeit tartalmazza.

Sarzs érvénytelenitése.

Elkészll a kdnyvtareldkészitési
eljaras.

A sarzs kvantifikalasa sikertelen.

Koényvtarfolyamat-
naplé

A koényvtarfeldolgozas soran végrehajtott Iépéseket
tartalmazza.

Sarzs érvénytelenitése.

Elkészil a konyvtar-elékészitési
eljaras.

e A sarzs kvantifikalasa sikertelen.
Elkészll a sarzs feldolgozasa.

Pool

A mintapool-mennyiségeket tartalmazza.

Elkészll a poolozasi eljaras.

Pool
érvénytelenitése

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

A felhasznald érvénytelenit egy
poolt.

Szekvenalas

A szekvenalas mindség-ellendrzési eredmeényeit tartalmazza.

A szekvenalas mindség-
ellenérzése sikeres eredménnyel
zarul.

e A szekvenalas minéség-
ellenérzése sikertelen
eredménnyel zarul.

e A szekvenalas id6tullépést okoz.

Elemzési hiba

Egy sikertelen poolelemzés informacioit tartalmazza.

A szekvenalasi futtatas elemzése
sikertelen.

T A felhasznald érvénytelenit egy olyan valid sarzsbdl szarmazdé poolt, amely nem Iépte tul a poolok maximalisan megengedett szamat.
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NIPT-jelentés

A VeriSeq NIPT Assay Software v2 NIPT jelentése tartalmazza a kromoszémabesorolasi eredményeket, soronként egy poolminta formatumban.

Oszlop Leiras

batch_ A sarzs neve.

name

sample_ Egyedi mintavonalkdd.

barcode

sample_ A mintavétel helyén vagy a labor felhasznaldja
type altal megadott mintatipus-informacio. Az

aneuploiditasi besorolast hatarozza meg.

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

screen_ A szlrés tipusa.

type

flowcell A szekvenalashoz hasznalt aramlasi cella
vonalkédia.

El6re megadott valaszthaté értékek Tipus
Nem értelmezhetd. szbveg
Nem értelmezhetd. szbveg
Az alabbiak egyike: enum

e Singleton (Egyke) — Egyembirds terhesség.

e Twin (lker) — Tobbembrids terhesség.

e Control (Kontroll) - Az ismert nemi és
aneuploiditasi besorolas kontrolimintaja.

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

¢ Not specified (Nem meghatarozott) - Nem adtak
meg a minta tipusat.

Az alabbiak egyike: enum
* Yes (Igen) — A nemikromoszoma-aneuploiditas és
a nemjelentés szikséges.
* No (Nem) — Sem a nemikromoszdma-
aneuploiditas, sem pedig a nemjelentés nem
szUkséges.
e SCA - A nemikromoszéma-aneuploiditas jelentése
szUkséges, de a nemjelentés nem.
¢ Not specified (Nem meghatarozott) - Nem adtak
meg a minta nemikromoszéma-jelentési opcidjat.

Az alabbiak egyike: szbveg
e Basic (Alap) — SzUrés a kovetkez6
kromoszémakra: 13-as, 18-as vagy 21-es.
e Genomewide (Teljes genom) — Sz(irés a teljes
genomra.
¢ Not specified (Nem meghatarozott) - Nem adtak
meg a minta szlréstipusat.

Nem értelmezhetd. szbveg

Regex
ANa-zA-Z0-9_-1{1,36}$

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

Az el6re megadott
valaszthato ertékeknél
megadott értékek.

Az el6re megadott
valaszthato ertékeknél
megadott értékek.

Az elére megadott
valaszthatd értekeknél
megadott értékek.

ANa-zA-Z0-9_-1{1,36}$
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Oszlop Leiras

class_sx A nemi kromoszdma aneuploiditasi besorolasa.

LY

El6re megadott valaszthaté értékek Tipus Regex

A minta tipusatol és a kivalasztott class_ Az elére megadott
nemikromoszoma-jelentési opciotol fliggéen az SX valaszthato értékeknél
alabbiak egyike: megadott értékek.

o ANOMALY DETECTED - XO (Rendellenesség
detektalva — XO) — X monoszémia.

e ANOMALY DETECTED - XXX (Rendellenesség
detektalva — XXX) — X triszomia.

o ANOMALY DETECTED — XXY (Rendellenesség
detektalva — XXY) — 2 X-kromoszéma egy
himnemU magzatban.

o ANOMALY DETECTED - XYY (Rendellenesség
detektalva — XYY) — 2 Y-kromoszéma.

e NO ANOMALY DETECTED (Rendellenesség nem
talalhato) — Negativ minta €s a nem nincs jelentve.

e NO ANOMALY DETECTED - XX (Rendellenesség
nem talalhaté — XX) - Negativ minta egy nénemd
magzat esetében.

e NO ANOMALY DETECTED - XY (Rendellenesség

nem talalhaté — XY) — Negativ minta egy himnemd

magzat esetében.

NOT REPORTABLE (Nem jelentendd) — A szoftver

nem tudta jelenteni a nemi kromoszémat.

e NO CHRY PRESENT (Y-kromoszéma nincs jelen)

— lkerterhesség, ahol a rendszer nem érzékelt Y-

kromoszémat.

CHRY PRESENT (Y-kromoszdéma jelen) —

lkerterhesség, ahol a rendszer érzékelt Y-

kromoszémat.

e CANCELLED (Toroélve) — A mintat torolte a
felhasznalo.

o INVALIDATED (Ervénytelenitve) — A minta

megbukott a minéség-ellenérzésen, vagy a mintat

érvénytelenitette a felhasznalo.

NOT TESTED (Nincs vizsgalva) — A nemi

kromoszdma nem volt vizsgalva.

¢ NA (Nem alkalmazando) — A kategodria nem
alkalmazandd ennél a mintanal.
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Oszlop Leiras

class_auto Az autoszomok aneuploidbesorolasai. Ha a
rendszer az adott mintanal, a kivalasztott
szUrési tipuson belll rendellenességet észlel,
ANOMALY DETECTED (Rendellenesség

detektalva) értéket jelent.

anomaly_ ISCN tipusu karakterlanc, amely az 6sszes

description  jelenthetd rendellenességet leirja. Az egyes
rendellenességek pontosvesszdvel vannak
elvalasztva.

qc_flag Min&ség-ellendrzési elemzés eredményei.

Kizarolag a WARNING (Figyelmeztetés) €s a
PASS (Megfelelt) gc_flag értékek kerlinek
jelentésre. A tébbi érték nem.

El6re megadott valaszthaté értékek Tipus

Az aldbbiak egyike: szbveg

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

e NO ANOMALY DETECTED (Rendellenesség nem
talalhato) — Autoszom rendellenesség nem
talalhato.

e CANCELLED (Torolve) — A mintat torélte a
felhasznalo.

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

* NA (Nem alkalmazando) — A kategodria nem
alkalmazando ennél a mintanal.

DETECTED (Detektalva): ezt pontosvesszdével szbveg
elvalasztott karakterlancok kdvetik az alabbi

formatumban, a kromoszémak sorrendjében:

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

(delldup)\([12]?[0-9]N\(((pla)[0-9]{1,2}(\.[0-9]

{1.2)?7){2))

XOXXXXXY XYY

vagy NO ANOMALY DETECTED (Nem talalhato
rendellenesség) | NA (Nem alkalmazandd)|
INVALIDATED (Ervénytelenitve) | CANCELLED
(Torslve).

Az alabbiak egyike: enum
o PASS (Megfelelt)

o WARNING (Figyelmeztetés)

e FAIL (Sikertelen)

o CANCELLED (Torolve)

o INVALIDATED (Ervénytelenitve)

e NTC_PASS (Nincs sablonkontroll, megfelelt)

Regex

Az elére megadott
valaszthatd értekeknél
megadott értékek.

Pontosvesszével elvalasztott
karakterlancok és egyéb
értékek, amelyek leirdsa a
Rendellenességleirasi
szabalyok cimd részben
talalhato.

Az elére megadott
valaszthato értékeknél
megadott értékek.
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Oszlop

gc_reason

ff

Leiras
A sikertelentl vagy figyelmeztetéssel zarult
min&ség-ellendrzés informacioi.

BecsUlt magzati frakcio.

El6re megadott valaszthaté értékek Tipus

Az aldbbiak egyike: szbveg

e NONE (Nincs) (Minéség-ellenérzés allapota =
PASS (Megfelelt))

e MULTIPLE ANOMALIES DETECTED (T6bb
rendellenesség detektalva) (Minéség-ellendrzés
allapota = WARNING (Figyelmeztetés))

e FAILED iFACT (Sikertelen iFACT)

e DATA OUTSIDE OF EXPECTED RANGE (Az adat a
vart tartomanyon kivil esik)

e FRAGMENT SIZE DISTRIBUTION OUTSIDE OF
EXPECTED RANGE (A fragmentummeéret-eloszlas
a vart tartomanyon kivil esik)

e FLOWCELL DATA OUTSIDE OF EXPECTED RANGE
(Az aramlasicella-adatok a vart tartomanyon kivil
esnek)

e FAILED TO ESTIMATE FETAL FRACTION (Magzati
frakcio megbecsulése sikertelen)

e SEQUENCING
DATA OUTSIDE OF EXPECTED RANGE (A
szekvenalasi adatok a vart tartomanyon kivdl
esnek)

e UNEXPECTED DATA (Varatlan adatok)

e NTC SAMPLE WITH HIGH COVERAGE (Nagy
lefedettségl NTC-minta)

e CANCELLED (Toro6lve)

* INVALIDATED (Ervénytelenitve)

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

Regex

Az elére megadott
valaszthatd értekeknél
megadott értékek.

Nem értelmezhetd.
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Rendellenességleirasi szabalyok

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

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

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

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

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

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

a <befejezdsav> az esemény végét tartalmazo citosav.

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

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

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

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

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

Az NIPT jelentés ,qc_reason” oszlopa a mindség-ellendrzés sikertelen eredményét vagy egy figyelmeztetést
mutat, amennyiben az elemzés eredménye kivll esik az analitikai minéség-ellendrzés mérészamanak vart

tartomanyan. Sikertelen mindség-ellendrzési eredmény esetén a rendszer nem jelenitimeg a
kromoszomaaneuploiditast, a nemi besorolast, a kiegészitd jelentés eredményeit és a becsult magzati
frakciot; ezek az alabbi mez&knek felelnek meg az NIPT jelentésben: class_auto, class_sx, anomaly_

description és ff.

Mindség-ellenérzés indoklasi lizenete

FAILED iFACT (Sikertelen iFACT)

DATA OUTSIDE OF EXPECTED RANGE (Az adat a
vart tartomanyon kivul esik)

FRAGMENT SIZE DISTRIBUTION OUTSIDE OF
EXPECTED RANGE (A fragmentummeéret-eloszlas a
vart tartomanyon kivul esik)

FLOWGCELL DATA OUTSIDE OF EXPECTED RANGE
(Az aramlasicella-adatok a vart tartomanyon kivul
esnek)

FAILED TO ESTIMATE FETAL FRACTION (Magzati
frakcio megbecslUlése sikertelen)

SEQUENCING DATA OUTSIDE OF EXPECTED RANGE
(A szekvenaldsi adatok a vart tartomanyon kivl
esnek)

UNEXPECTED DATA (Varatlan adatok)

1000000086783 sz. dokumentum, vOO HUN
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Leiras

Kulonalld magzati aneuploiditasi
konfidencia vizsgalat (IFACT) — Egy
mindség-ellendrzési mérészam, amely a
becsult magzati frakcio és a
lefedettséggel kapcsolatos futtatasi
meérdészamok alapjan meghatarozza, hogy
a rendszer rendelkezik-e az
azonositashoz szikséges statisztikai
konfidenciaval egy adott minta esetén.

Az euploid lefedettségbdl szarmazo
atlagos eltérés nincs ¢sszhangban a
betanitottadat-eloszlassal. Ennek
lehetséges oka a szennyezettség vagy a
nem megfeleld mintafeldolgozas.

A fragmentummeéret-eloszlas nincs
6sszhangban a betanitottadat-
eloszlassal. Ennek lehetséges oka a
szennyezettség vagy a nem megfeleld
mintafeldolgozas.

Az aramlasicella-adatok nincsenek
Osszhangban a betanitottadat-
eloszlassal. Ennek lehetséges oka az
aramlasi cella hibas beallitasa.

A rendszer nem tud valid magzati
frakciobecslést adni.

A beviteli szekvenalasi adatok nincsenek
O0sszhangban a betanitottadat-
eloszlassal. Ennek lehetséges oka a
szennyezettség vagy a nem megfeleld
mintafeldolgozas.

A jelentés olyan minéség-

ellendrzési problémat jelez, amely a jelen
tablazatban szerepl6 egyéb kategodriakba
nem sorolhatd.

Ajanlott miivelet

Végezze el Ujra a
minta
feldolgozasat.

Végezze el Ujra a
minta
feldolgozasat.

Végezze el Ujra a
minta
feldolgozasat.

Végezze el Ujra a
minta
feldolgozasat.

Végezze el Ujra a
minta
feldolgozasat.

Végezze el Ujra az
aramlasi cella
szekvenalasat.

Vegye fel a
kapcsolatot az
[llumina mdszaki
Ugyfélszolgalataval.
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Mindség-ellenérzés indoklasi lizenete

MULTIPLE ANOMALIES DETECTED (T6bb
rendellenesség detektalva)

NTC SAMPLE WITH HIGH COVERAGE (Nagy
lefedettségl NTC-minta)

CANCELLED (Tordlve)
INVALIDATED (Ervénytelenitve)

1000000086783 sz. dokumentum, vOO HUN
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Leiras

A rendszer legalabb kétféle jelentendd
rendellenességet érzékelt a mintaban
(példaul teljes kromoszoma-
aneuploiditasokat és részleges
torléseket/duplikaciokat).

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

Ez egy figyelmezteté Uzenet. Nem

jelent sikertelen eredménnyel zarult
mindség-ellendrzést. A rendszer jelenti az
eredményeket, igy lathatja a detektalt
rendellenességeket. Ettl figgetlendl
azonban szikség lehet a minta
Ujrafeldolgozasara.

A rendszer nagy lefedettséget érzékelt

egy NTC-mintanal (varatlan DNS anyag).
Ennek lehetséges oka a szennyezettség
vagy a nem megfelelé mintafeldolgozas.

A mintat torolte a felhasznald.

A mintat érvénytelenitette a felhasznald.

Ajanlott miivelet

Végezze el Ujra a
minta
feldolgozasat.

Végezze el Ujra a
minta
feldolgozasat.

Nem értelmezhetd.

Nem értelmezhetd.
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Kiegészits jelentés
A kiegészité jelentés adatokat tartalmaz a tovabbi sarzs-, minta- vagy régidalapu mérészamokhoz. Ebben a jelentésben minden sor egy-egy
meérdszamot reprezental. Egyazon sarzsra, mintara vagy régiora tobb mérészam is érvényes.

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

Oszlop
flowcell

batch_
name

sample_
barcode

region

metric_
name

metric_
value

Leiras
Az aramlasi cella vonalkddja.
A vonatkozé sarzs neve.

A minta vonalkddija.

Az egész kromoszoma vagy a részleges torlés vagy

A leirt mér6szam megnevezése.

A mérészam értéke.

Akiegeszitd jelentes meérdszamai

A Kiegészité jelentés az alabbi mérészamok adatait tartalmazza. Valamennyi mérdszam sarzsonként, mintanként vagy régionként értendd.

Az X kromoszdma mérészamai csak akkor jelennek meg, ha a nemi kromoszéma opcional a Yes (Igen) vagy az SCA lehetéség van kivalasztva.

Tipus
szbveg

széveg

szbveg

szbveg

szdveg

kulénbozd

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

NA (nem alkalmazhatd) a sarzsonkénti mérészamok esetén.
Na-zA-Z0-9_-1{1,36}$

NA (nem alkalmazhatd) — a sarzsonkénti vagy mintankénti mérészamok
esetén.

chr[12]?[0-9X] — a teljes kromoszomarégio-mérészamok esetén.
(delldup)\([12]?[0-9X]\N\(((pla) [0-9]{1,2}(\.[0-9]{1,2})?){2}\) — a részleges toriési
vagy duplikacios régiok mérészamai esetén.

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

Ldsd: A kiegészitd jelentés mérészamai .

Az értéktartomanyok minimum és maximum értékként jelennek meg, és szogletes vagy kerek zarodjelbe vannak zarva. A kerek zardéjel azt

jelenti, hogy a tartomany a szélséértéket nem foglaljia magaban, mig a szogletes zardjel esetén a tartomany a szélséértéket is magaban foglalja.

Az ,Inf” jelzés azt jelenti, hogy ,végtelen”.

Mérdsza . i i A

eroszam’ Gyakorisag Leiras Tipus . eg,;ex vagy .
megnevezése értéktartomany
genome_ Sarzsonként A szekvenalasi adatok és a jelentési régio koordinatainak dsszeparositasahoz hasznalt szbveg AGRCh37$%
assembly koordinata-rendszer. A VeriSeq NIPT Solution v2 esetén mindig GRCh37.
frag_size_dist Mintanként A tényleges és a vart kumulativ fragmentummeéret-eloszlasok kdzotti eltérések szorasa. lebegbpontos (0, Inf)
fetal_fraction Mintanként Jelentett magzati frakcio. lebegbpontos (0, 1)
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Meroszam’ Gyakorisag Leiras Tipus I’Reqex vagy’
megnevezése értéktartomany
NCV_X Mintanként Az X kromoszdma normalizalt kromoszémaértéke. lebegbpontos  (-Inf, Inf)

Csak akkor jelenik meg, ha a nemi kromoszoma jelentése opcid ezt engedélyezi.

Masklldnben a mérészam értéke ,NOT TESTED” (Nem vizsgalt).
NCV_Y Mintanként Az Y kromoszoma normalizalt kromoszémaértéke. lebegépontos  (-Inf, Inf)

Csak akkor jelenik meg, ha a nemi kromoszoma jelentése opcid ezt engedélyezi.

Maskilonben a mérészam értéke ,NOT TESTED” (Nem vizsgalt).
number_of_ Mintanként A mintaban érzékelt részlegesen torolt vagy duplikalt régiok szama. egész szam (0, Inf)
cnv_events
non_ Mintanként A szlirés utan megmaradt kiolvasasok szama, amelyeket a rendszer figyelembe vesz az egész szam (0, Inf)
excluded_ elemzésnél.
sites
region_ Régionként A rendszer altal meghatarozott régidbesorolas. A formatum megegyezik az NIPT jelentés szbveg Az értékeket
classification anomaly_description mezdjének formatumaval. lasd a Leifras

Az Xkromoszoma esetén, ha a rendszer nem észlelt jelenteni vald nemikromoszéma- részben.

rendellenességet, a regio besorolasa megegyezik az NIPT jelentés class_sx értékével.

Ertékopciok (regex): )

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

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

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

NO ANOMALY DETECTED (RENDELLENESSEG NEM TALALHATO)

DETECTED: (XOXXX|XXY|XYY)INO ANOMALY DETECTED - XX[NO ANOMALY DETECTED

- XY|NOT REPORTABLE|CHR Y PRESENT|CHR Y NOT PRESENT (DETEKTALVA:

(XOXXX|XXY[XYY)|RENDELLENESSEG NEM TALALHATO - XX|RENDELLENESSEG NEM

TALALHATO - XY|NEM JELENTENDO|Y -KROMOSZOMA JELEN|Y-KROMOSZOMA

NINCS JELEN)
chromosome Régionként Kromoszémaszimbdlum. széveg chr[12]7[0-9X]
start_base Régionként A régio elsé bazisa. egész szam [1, Inf)
end_base Régionként A régio utolso bazisa. egész szam [1, Inf)
start_ Régionként A régio elsé bazisanak citogenetikai savja. szbveg (pla)[0-9]{1,2}(\.
cytoband [0-9]{1,2})?
end_cytoband  Régidnként A régio utolsé bazisanak citogenetikai savja. széveg (pla)[0-9]{1,2}(\.

[0-9]{1,2})7?

region_size_ Régionként A régié mérete megabazisban megadva. lebegdpontos (0, Inf)
mb
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Mérészam
megnevezése

region_lIr_
trisomy

region_lIr_
monosomy

region_t_stat_
long_reads

region_
mosaic_ratio

region_
mosaic_lIr_
trisomy

region_
mosaic_lIr_
monosomy

Gyakorisag

Régionként

Régionként

Régionként

Régionként

Régiénként

Régionként

Leiras

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

Részleges torlések vagy duplikaciok esetén ez a mérészam csak akkor jelenik meg, ha a
tipus tobblet (dup). Maskutlonben a mérészam értéke ,NA ” (Nem értelmezhetd).

A régié monoszomiajanak LLR-pontszama. Monoszomiat jelez, szemben azzal, ha nincs
elvaltozas (diszémia). Monoszémiardl akkor beszélhetlink, ha az LLR-pontszam
meghaladja az elére meghatarozott kliszobértéket.

Részleges torlések vagy duplikaciok esetén ez a mérészam csak akkor jelenik meg, ha a
hiany (del) tipus érzékelheté. Maskildnben a mérészam értéke ,NA” (Nem értelmezhetd).
A mérészam értéke ,NOT TESTED” (Nem vizsgalt), ha az alap szlréstipust valasztja.

A régio t-probaja. A t-proba a régid €s a genom tobbi részének lefedettsége kdzotti

a lefedettségben bekbvetkezd barmilyen eltérés detektalhatdsagat rogziti a régidban. A
Long_reads” megnevezés azt jelzi, hogy a t-probanal hasznalt lefedettség az elemzés
teljes fragmentummeéret-tartomanyat magaban foglalja.

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

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

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

A monoszdémia LLR-pontszamanak kiszamitasa a régio lefedettségébdl szarmaztatott
magzati frakcié alapjan torténik, nem pedig a minta magzati frakcidja alapjan. Részleges
torlések vagy duplikaciok esetén ez a mérészam csak akkor jelenik meg, ha a hiany (del)
tipus érzékelhetd. Maskuldnben a mérészam értéeke ,NA” (Nem értelmezhetd). A
meérdszam értéke ,NOT TESTED” (Nem vizsgalt), ha az alap szUréstipust valasztja.

Tipus

lebegbpontos

lebegdpontos

lebegdpontos

lebegbpontos

lebegépontos

lebegbpontos

Regex vagy
értéktartomany

(-Inf, Inf)

(-Inf, Inf)

(-Inf, Inf)

(-Inf, Inf)

(-Inf, Inf)

(-Inf, Inf)
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Mintaérvénytelenitési jelentés

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

Oszlop Leiras Tipus Regex
batch_name A sarzs neve. széveg Na-zA-Z0-9_-]
{1,36}%
sample_ Az érvénytelenitett minta egyedi vonalkddija. széveg Na-zA-Z0-9_-]
barcode {1,36)$
reason A minta érvénytelenitésének felhasznald altal megadott szbveg Na-zA-Z0-9_-]
oka. {1,36}%
operator A mintat érvénytelenitd kezel6 felhasznaldneve. szOveg Ala-zA-Z0-9_ -]
{1,36}%
timestamp A minta érvénytelenitésének datuma és idépontja. ISO 8601
idébelyegzé

Mintatoérlési jelentés

A rendszer minden térolt mintahoz egy mintatdrlési jelentést hoz Iétre.

Oszlop Leiras Tipus Regex
batch_name A sarzs neve. széveg Aa-zA-Z0-9_-1{1,36}$
sample_ A torélt minta egyedi vonalkddija. szbveg Aa-zA-Z0-9_-1{1,36}$
barcode
reason A minta toérlésének felhasznalé altal megadott oka. széveg ANa-zA-Z0-9_-1{1,36}$
operator A mintat torl6 kezeld felhasznaloneve. szbveg Na-zA-Z0-9_ -]

{1,36}$
timestamp A minta térlésének datuma és idépontja. ISO 8601

idébélyegzé

Pool-ujravizsgalasi kérelem jelentés

A pool-Ujravizsgalasi kérelem jelentése jelzi, hogy egy érvénytelenitett poolon Ujra lefuttathato-e a poolozasi
folyamat. A rendszer akkor hozza létre a pool-Ujravizsgalasi kérelem jelentését, amikor az adott pooltipusnal a
két lehetséges szekvenalasi futtatas (poolok) k6zUl az elsd érvénytelenitve lett.

Oszlop Leiras Tipus Regex
batch_ A sarzs neve. szbveg Na-zA-Z0-9_-]
name {1,36}%
pool_type A pool tipusa. enum A|IB|C|E
reason Az el6z6 pool érvénytelenitésének felhasznald altal megadott szbveg Na-zA-Z0-9_-]

oka. {1,36}$
timestamp A kérelem datuma és idépontja. ISO 8601

idébélyegz6
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Folyamatjelentések

Sarzslétrehozasi jelentés

Egy sarzs elinditéasa és plazmaizolacio elbtti sikeres validalasa esetén a rendszer egy sarzslétrehozasi jelentést

hoz létre.
Oszlop Leiras Tipus Regex
batch_name A sarzs neve. szbveg  Aa-zA-Z0-9_-1{1,36}$
sample_barcode Egyedi mintavonalkdd. szbéveg  Na-zA-Z0-9_-]1{1,36}$
sample_type A minta vonalkédjanak mintatipusa. enum singleton | control | twin |

ntc

well A mintahoz tartozo lyuk. szbveg  AMa-zA-Z]{1,1}[0-9]{1,2}$
assay Vizsgalat neve. széveg  Aa-zA-Z0-9_ -]{1 100}$
method_version Vizsgalatautomatizalasi eljaras verzidja. szbveg  VeriSeq v2 NIPT Assay
workflow_manager_ A sarzshoz kapcsolodo Workflow Manager szbveg  Na-zA-Z0-9._-]{1,100}$

version

verzidja.

Sarzsérvénytelenitési jelentés

Arendszer minden érvénytelenitett és sikertelen sarzshoz egy sarzsérvénytelenitési jelentést hoz létre.

Oszlop Leiras Tipus Regex
batch_ A sarzs neve. szbveg Na-zA-Z0-9_-]
name {1,36}%
reason A sarzs érvénytelenitésének felhasznald altal megadott szbveg Na-zA-Z0-9_-]
oka. {1,36}%
operator A sarzsot érvénytelenité operator monogramja. szbveg Na-zA-Z0-9_ -]
{1,36}$
timestamp A sarzs érvénytelenitésének datuma és idépontja. ISO 8601
idébélyegzd
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Kényvtarminta-jelentés

Sikertelen vagy érvénytelenitett sarzs, sikeres konyvtarkészités vagy sikeres kvantifikacio esetén a rendszer

létrehoz egy kényvtarminta-jelentést.

Oszlop Leiras Tipus Regex
batch_name A sarzs neve. szbveg Na-zA-Z0-9_-]
{1,36}8
sample_barcode Egyedi mintavonalkod. szbveg Na-zA-Z0-9_-]
{1,36}%
qc_status A minta allapota a vizsgalati Iépés befejezése utan. enum pass | fail
qc_reason A minéség-ellenérzési allapot indoklasa. szbveg Na-zA-Z0-9_-]
{1,36}%
starting_volume A vérmintavételi csé kezdeti térfogata ml-ben, a lebegbpontos
plazmaizolacio¢ idején.
index A mintahoz tartozoé index. szbveg Na-zA-Z0-9_-]
{1,36}%
cen_library_pg_ul A kdnyvtar koncentracioja pg/ul-ben. lebegdpontos
plasma_isolation_ Felhasznaldi megjegyzések a plazmaizolacio soran szbveg Na-zA-Z0-9_ -]
comments (szabad szdveg). {1512}$
cfdna_extraction_ Felhasznaldi megjegyzések a cfDNS extrakcidja soran szbveg Na-zA-Z0-9_ -]
comments (szabad szdveg). {1512}$%
library_prep_ Felhasznaldi megjegyzések a kdnyvtar-el6készités soran szbveg Na-zA-Z0-9_ -]
comments (szabad szdveg). {1512}%
quantitation_ Felhasznaldi megjegyzések a kvantifikacié soran (szabad szbveg Na-zA-Z0-9_ -]
comments szbveg). {1512}$
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Kényvtarreagens jelentés

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

Oszlop Leiras Tipus Regex

batch_ A sarzs neve. szbéveg Aa-zA-Z0-9_-1{1,36}$

name

process A folyamat neve. Formatum: FOLYAMAT:alfolyamat. szbveg A[A-Z]{1,36}:[a-z0-9_]
Ertékopciok: {1,36)$

¢ ISOLATION (Izolacid) — batch_validation, prespin, postspin,
data_transact.

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

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

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

e POOLING - analysis, setup, pooling, data_transact,

complete.

reagent_ A reagens neve. szbveg Aa-zA-Z0-9_ -]

name {1,36}$

lot A reagens vonalkddja. széveg Na-zA-Z0-9_ -]
{1,36}%

expiration_  Lejarati datum a gyarté formatumaban. szbveg Na-zA-Z0-9:/_ -]

date {1,100}$

operator A kezel6 felhasznaloneve. szbveg Na-zA-Z0-9_ -]
{1,36}$

initiated A reagenshez tartozé kezdeti id6bélyegzé. ISO 8601

idébélyegzd

Kényvtar Labware jelentés

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

Oszlop Leiras Tipus Regex

batch_name A sarzs neve. szbveg Na-zA-Z0-9_-1{1,36}$
labware_name Labware neve. szbveg Na-zA-Z0-9 _-1{1,36}$
labware_barcode Labware vonalkéd. szbveg Na-zA-Z0-9 _-1{1,36}$
initiated A Labware-hez tartozé id6bélyegzé. ISO 8601 id&bélyegzd
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Kényvtarkvant. jelentés

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

Oszlop Leiras Tipus Regex

batch_name A sarzs neve. széveg Na-zA-Z0-9_-]
{1,36}%

quant_id Numerikus azonosito. hosszu

instrument Kvantifikacios mlszer neve (szabad szbveg). szoveg Ala-zA-Z0-9_ -]
{1,36}$

standard_r_ R-négyzetes. lebegbépontos

squared

standard_ Metszéspont. lebegbpontos

intercept

standard_slope Gorbe. lebegbpontos

median_ccn_pg_  Median mintakoncentracio. lebegbpontos

ul

qc_status Kvantifikacios minéség-ellenérzési allapot. enum pass | fail

qgc_reason Hiba okanak leirasa, ha van. szbveg Na-zA-Z0-9_ -]
{1,36}$

initiated A kvantifikaciohoz tartozé kezdeményezési ISO 8601

idébélyegzd. idébelyegzé

Kényvtarfolyamat-naplé

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

Oszlop Leiras

Tipus

Regex

batch_
name

A sarzs neve.

szbveg

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

process

A sarzsfolyamat neve. Formatum: FOLYAMAT :alfolyamat.

Ertékopciok:

ISOLATION (Izolacio) — batch_validation, prespin, postspin,

data_transact.
EXTRACTION (Extrakcio) — setup, chemistry, data_
transact.

LIBRARY (Konyvtar) — setup, chemistry, data_transact,

complete.

QUANT (Kvant.) — setup, build_standards, build_384,

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

szbveg

NA-Z){1,36}:[a-20-9_]
{1,36}%

operator

A kezel6 monogramja.

szbveg

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

instrument

A mUszer neve.

szbveg

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

started

A sarzsfolyamat kezdetének datuma és ideje.
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Oszlop Leiras Tipus Regex
finished A sarzsfolyamat befejezésének datuma és ideje. ISO 8601
idébélyegzé
status Az aktudlis sarzs. enum completed | failed | started
| aborted
Pooljelentés

A rendszer sikeres konyvtarkészités, illetve sikertelen vagy érvénytelenitett sarzs esetén pooljelentést hoz
létre, ha az esemény a pooling folyamat elinditasa utan kévetkezik be.

Oszlop Leiras Tipus Regex
batch_name A sarzs neve. széveg Na-zA-Z0-9_-]
{1,36}%
sample_ Egyedi mintavonalkod. széveg Na-zA-Z0-9_-]
barcode {1,36}$
pool_barcode A pool mintahoz tarsitott vonalkddia. szbveg Na-zA-Z0-9_-]
{1,36)$
pool_type A pool mintdhoz tarsitott tipusa. enum A|B|C|E
pooling_ Poolozasi térfogat pl-ben. lebegdpontos
volume_ul
pooling_ Felhasznaloi megjegyzések pooling folyamat soran (szabad szbveg Na-zA-Z0-9_ -]
comments szbveg). {1512}$
Poolérvénytelenitési jelentés
Poolok érvénytelenitése esetén a rendszer egy poolérvénytelenitési jelentést készit.
Oszlop Leiras Tipus Regex
batch_name A sarzs neve. szbveg Na-zA-Z0-9_-1{1,36}$
pool_barcode Az érvénytelenitett pool vonalkddija. szbveg Na-zA-Z0-9_-1{1,36}$
reason A pool érvénytelenitésének felhasznald  szdveg Na-zA-Z0-9_ -1{1,36}$
altal megadott oka.
operator A poolt érvénytelenité operator szbveg Aa-zA-Z0-9_ -1{1,36}$
monogramja.
timestamp A pool érvénytelenitésének datuma és ISO 8601 id6bélyegzé
idépontja.
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Szekvenalasi jelentés

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

Oszlop Leiras Tipus Regex
batch_name A sarzs neve. szbveg Na-zA-Z0-9_-]
{1,36}$
pool_ A szekvenalis futtatashoz tarsuld pool vonalkdod. szbveg Na-zA-Z0-9_-]
barcode {1,36}%
instrument A szekvenald sorozatszama. széveg Na-zA-Z0-9_ -]
{1,36}$
flowcell A szekvenalis futtatashoz tarsuld aramiasi cella. széveg Na-zA-Z0-9_ -]
{1,36}$
software_ A szekvenaldon az adatok eléallitasahoz hasznalt szbveg
version szoftveralkalmazas / verzi¢ dsszeflizése.
run_folder A szekvenalasi futtatas mappajanak neve. szbveg Aa-zA-Z0-9_ -]+$
sequencing_ A szekvenalasi futtatas allapota. enum befejezett |
status id6tullépést okozott
| sikertelen
qc_status A szekvenalasi futtatas minéség-ellenérzés allapota. enum megfeleld |
sikertelen | hibas
qc_reason Min&ség-ellenérzési indoklas a sikertelen eredménnyel zaruld szbveg Na-zA-Z0-9_ -]
mindség-ellendrzésre; pontosvesszdvel elvalasztott értékek. {1,36}$
cluster_ Klaszterslriség (median érték aramlasi cellanként, minden lebegbpontos
density csempén)
pct_g30 Q30 feletti szazalékok. lebegbpontos
pct_pf A szUr6 feltételeinek megfeleld kiolvasasok szazalékos aranya. lebegbépontos
phasing Fazismeghatarozas. lebeg&pontos
prephasing El6zetes fazismeghatarozas. lebegbépontos
predicted_ Elére jelzett egyedi kiolvasasok. hosszu
aligned_
reads
started A szekvenalasi futtatas inditasanak idébélyegzdje. ISO 8601
idébélyegzd
completed A szekvenalasi futtatas befejezésének idébélyegzdje. ISO 8601
idébélyegzd

Sikertelen elemzési jelentés

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

Oszlop Leiras Tipus Regex

batch_name A sarzs neve. széveg Na-zA-Z0-9_-]
{1,36}$

pool_barcode A pool vonalkddja sikertelen elemzéshez van tarsitva. széveg Na-zA-Z0-9_-]
{1,36}$
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Oszlop Leiras Tipus Regex
flowcell Az aramlasi cella vonalkddija sikertelen elemzéshez van széveg Na-zA-Z0-9_-]
tarsitva. {1,36}$

sequencing_run_ A szekvenadlasi futtatas mappaja sikertelen elemzéshez széveg ANa-zA-Z0-9_]+$
folder van tarsitva.
analysis_run_ A szekvenalasi futtatas allapota sikertelen elemzéshez széveg ANa-zA-Z0-9_1+$
status van tarsitva.
timestarted Az elemzés inditasanak idébélyegzdje. ISO 8601

idébélyegzé
timefinished Az elemzés sikertelenségének idébélyegzéje. ISO 8601

id6bélyegzd
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A VeriSeq NIPT Solution v2 hibaelharitasi tamogatas az aldbbiakat foglalja magaban:
Assay Software és rendszerértesitések.
Ajanlott Iépések a rendszerrel kapcsolatos problémak elharitasara.

A megeldzd jellegl elemzések és a hibaelemzeések végrehajtasa az elére telepitett tesztadatok
alkalmazasaval — instrukciok.
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Ebben a fejezetben az Assay Software értesitéseit mutatjuk be:

Folyamatértesitések

A folyamatértesitések jelzik a vizsgalat végrehajtasanak folyamatat. Ezeket az értesitéseket a rendszer , Tevékenységek”-ként napldzza, és
nem igényelnek semmilyen felhasznaldi muveletet.

VH1VIVYNZSVH IVMILZSONDYVIA OYLIA NI

20A 076290000000} :904N0S ysiibus
NNH 00A ‘WNUSINYOP ‘ZS £8/980000000k

Ertesités Lépés Idépont Rl.asztasu E- . Aj?nlott
szint mail miivelet
Batch initiation (Sarzs létrehozasa) Koényvtar A felhasznald Uj sarzsot hozott Iétre. Tevékenység Igen Nem
el6készitése értelmezhetd.
Batch Library Complete (Sarzskdnyvtar Koényvtar Az aktualis sarzshoz elkészllt a konyvtar. Tevékenység Nem Nem
kész) el6készitése értelmezhetd.
Pool Complete (Pool kész) Koényvtar A pool egy sarzsbdl szarmazik. Tevékenység Nem Nem
el6készitése értelmezhetd.
Sequencing Started (A szekvenalas Szekvenalas A rendszer egy Uj szekvenalasi adatmappat észlelt. Tevékenység Nem Nem
megkezdddott) értelmezhetd.
Sequencing QC passed (Szekvenalas Szekvenalas A szekvenalasi futtatas befejez6dott, és a szekvenalas  Tevékenység Nem  Nem
mindség-ellendrzése sikeres) mindség-ellendrzésének eredménye megfelelt. értelmezhetd.
Sequencing Run Associated With Pool Szekvenaldas A szekvenadlasi futtatas sikeresen hozzarendelve egy Tevékenység Nem Nem
(Szekvenalasi futtatas hozzarendelt poollal) ismert poolhoz. értelmezhetd.
Analysis Started (Az elemzés Elemzés A meghatarozott szekvencialis futtatas elemzése Tevékenység Igen  Nem
megkezdddatt) megkezdddott. értelmezhetd.
Az elemzés befejezédott, NIPT-jelentés Utdlagos Az elemzés befejez6dodtt, a jelentések létrejottek. Tevékenység Igen Nem
létrehozva. elemzés értelmezhetd.

OIBINWIINISAYOZS — ZA UONNIOS | dIN bagian

Ervénytelenitési értesitések

Az érvénytelenitési értesitések jelzik a Workflow Manager rendszerében, a felhaszndld altal létrehozott sarzs vagy pool érvénytelenitését. Ezek
az értesitések a rendszer ,Megjegyzések”-ként napldzza, és nem igényel semmilyen felhasznaldi miveletet.
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Ertesités

Sarzs érvénytelenitése

Poolérvénytelenités — Ismételt poolkészités

Lépés
Koényvtar
elékészitése

Koényvtar
elékészitése

Pool érvénytelenitése — Hasznalja a masodik részmintat Koényvtar

elékészitése

Sequencing Completed Pool Invalidated (Szekvenalas Szekvenalas

befejezve Pool érvénytelenitve)

Sequencing QC passed — All samples are invalid (A Szekvenalas
szekvenalas mindség-ellendrzése sikeres eredménnyel zarult min&ség-

— Az 6sszes minta érvénytelen) ellenérzése
Sequencing Completed Pool Invalidated (Szekvenalas Utdlagos
befejezve Pool érvénytelenitve) elemzés

Korrigalhato hibak

When (Idépont) leaszta5| E- . Aj,e’mlott
szint mail mivelet

A felhasznald érvénytelenit egy poolt. Megjegyzés Igen  Nem

értelmezhetd.

A felhasznald érvénytelenitette a Megjegyzés Igen  Nem

sarzshoz tartozo elsé lehetséges értelmezhetd.

(bizonyos tipusu) poolt.

A felhasznald érvénytelenitette a Megjegyzés Igen  Nem

sarzshoz tartozo elsé lehetséges értelmezhetd.

(bizonyos tipusu) poolt.

A szekvenalasi futtatas befejezédott, Megjegyzés Igen  Nem

de a felhasznalo érvénytelenitette a értelmezhetd.

poolt.

A szekvenalasi futtatas minéség- Megjegyzés Igen  Nem

ellenérzése befejez6dott, de az értelmezhetd.

Osszes minta érvénytelen.

Az elemzés befejez6dott, de a Megjegyzés Igen  Nem
felhasznald érvénytelenitette a poolt. értelmezhetd.

A korrigalhato hibak olyan hibak, amelyeket a kezelé a megadott I€épések végrehajtasaval korrigalni tud a VeriSeq NIPT Assay Software

szoftverben. Ha a hiba a Iépések végrehajtasa utan is fennall, fel kell venni a kapcsolatot e-mailben az lllumina mUszaki tgyfélszolgalataval.

Ertesités

Missing Instrument Path (A
mUszer elérési utvonala
nem talalhato)

Insufficient Disk Space for
Sequencing (Nincs
elegendd szabad hely a
szekvenalas
végrehajtasahoz)

Lépés

Szekvenalas

Szekvenalas

ld6pont

A rendszer nem taldlja a kilsé
szekvenalasi mappat, vagy
nem tud ahhoz csatlakozni.

A rendszer Uj szekvenalasi
mappat talalt, de a szamitasai
szerint nincs elég szabad hely
az adatok szamara.

Riasztasi
szint

Riasztas

Riasztas

E-
mail

lgen

lgen

Ajanlott miivelet

e NAS hasznalata esetén ellendrizze a halozati
kapcsolatot. Lasd: Ajanlott mdveletek, 65. oldal

e | ehetséges hardverhiba. Inditsa Ujra a szervert.
Ha a probléma a lépések végrehajtasa utan is
fennall, vegye fel a kapcsolatot e-mailben az
[llumina mdszaki tUgyfélszolgalataval.

1. Ellendrizze, hogy mennyi szabad hely all
rendelkezésre. Lasd: Ajanlott mdveletek, 65. oldal
2. Szabaditson fel helyet, vagy készitsen
biztonsagi masolatot az adatokrdl. Lasd: Ajanlott
mdiveletek, 65. oldal

OIBINWIINISAYOZS — ZA UONNIOS | dIN bagian



VH1VIVYNZSVH IVMILZSONDYVIA OYLIA NI

20A 076290000000} :904N0S ysiibus
NNH 00A ‘WNUSWNYOP ‘ZS £8/980000000k

L9

Ertesités

Sequencing Run Invalid
Folder (Ervénytelen
szekvenalasi futtatas
mappa)

Sequencing Started but
Pool Barcode File Missing
(Szekvenalas elinditva, de a
pool vonalkédfajlja hianyzik)

Cannot Verify Sequencing
Run Completion (A
szekvenalasi futtatas
befejezése nem
visszaigazolhato)

Missing Sample Attributes
(Hianyzo mintaattribitumok)

Sample Sheet Generation
failed (Mintalap létrehozasa
sikertelen)

Unable to check disk space
(Szabad hely ellenérzése
sikertelen)

Lépés

Szekvenalas

Szekvenalas

Szekvenalas

El6zetes
elemzés

El6zetes
elemzés

El6zetes
elemzés

Id6pont

A Sequencing Run mappa
érvénytelen karaktereket
tartalmaz.

A rendszer a szekvenalas
elinditasat kdvetd 30 percen
belll nem érzékeli a pool
vonalkédijat tartalmazo fajlt.

A szoftver nem tudta beolvasni
a futtatas befejezési allapota
fajlt a szekvenalasi mappabdl.

Egyes mintaknal a szoftver nem
talalia a mintatipus, a nemi
kromoszoma opcio vagy a
szUliréstipus meghatarozasat.

A szoftver nem tudta létrehozni
a mintalapot.

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

Riasztasi
szint

Figyelmeztetés

Figyelmeztetés

Figyelmeztetés

Megjegyzés

Riasztas

Riasztas

E-
mail

lgen

lgen

lgen

lgen

lgen

lgen

Ajanlott miivelet

A szekvenalasi futtatasok mappaja ugy lett
atnevezve, hogy az uj név érvénytelen
karaktereket tartalmaz. Nevezze at a futtatast ugy,
hogy a név érvényes legyen.

A szekvenaldgép vagy a NAS lehetséges hibaja.
Ellendrizze a szekvenaldgép konfiguraciojat és a
halézati kapcsolatot. A rendszer a szekvenalas

befejezéséig tovabb keresi a pool vonalkédfajljat.

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

A meghatarozott mintanal nincs megadva minden
mintaattribdtum. A folytatashoz adja meg a
hianyzé mintaattributumokat a Workflow Manager
alkalmazasban, vagy érvénytelenitse a mintat.

e Ellendrizze, hogy mennyi szabad hely all
rendelkezésre. Lasd: Ajanlott mdveletek, 65.
oldal Ha kevés a szabad hely, szabaditson fel
némi helyet vagy készitsen biztonsagi masolatot
az adatokrdl. Lasd: Ajanlott mdveletek, 65. oldal
NAS hasznalata esetén ellendrizze a halozati
kapcsolatot. Lasd: Ajanlott mdiveletek, 65. oldal.
Lehetséges hardverhiba. Inditsa Ujra a szervert.
Ha a probléma a lépések végrehajtasa utan is
fennall, vegye fel a kapcsolatot e-mailben az
[lumina miszaki tgyfélszolgalataval.

NAS hasznélata esetén ellendrizze a halozati
kapcsolatot. Lasd: Ajanlott mdiveletek, 2.
mdveleti azonosito2, 65. oldal

Lehetséges hardverhiba. Inditsa Ujra a szervert.
Ha a probléma a lépések végrehajtasa utan is
fennall, vegye fel a kapcsolatot e-mailben az
lllumina mudszaki tgyfélszolgalataval.
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Ertesités

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

Unable to launch Analysis
Pipeline (Elemzés elinditasa
sikertelen)

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

Analysis Failed - Retry
(Sikertelen elemzés -
Probalja meg ujra)
Results Already Reported
(Eredményjelentés mar
létrehozva)

Unable to deliver email
notifications (E-mailes
értesitések kézbesitése
sikertelen)

Time Skew Detected
(Id&eltérés)

Lépés
El6zetes

elemzés

El6zetes
elemzés

El6zetes
elemzés

Elemzés

Rendszer

Rendszer

Koényvtar

el6készitése

Nem korrigalhaté hibak

A nem korrigalhato hibak olyan allapotot jelentenek, ahol semmilyen tovabbi lépéssel nem folytathato a vizsgalat.

L Riasztasi
Id6pont szint
A szoftver azt érzékelte, hogy Riasztas
nincs elég szabad hely egy Uj
elemzés megkezdéséhez.
A szoftver nem tudta Riasztas

megkezdeni az elemzést az
adott szekvenalasi mappanal.

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

Figyelmeztetés

Az elemzés sikertelen. Megjegyzés
Ujraprébalkozés.
A szoftver azt talalta, hogy az Tevékenység

aktualis pooltipushoz mar Iétre
lett hozva egy NIPT-jelentés.

A rendszer nem tudja
kézbesiteni az e-mailes
értesitéseket.

Figyelmeztetés

A szoftver azt érzékelte, hogy a
Workflow Manager
idébélyegzdje és a szerver helyi
ideje kdzo6tt tobb mint 1 percnyi
eltérés van.

Figyelmeztetés

mail

lgen

lgen

lgen

lgen

lgen

Nem

Ajanlott miivelet

Szabaditson fel helyet, vagy készitsen biztonsagi
masolatot az adatokrol. Lasd: Ajanlott mdveletek,
3. muveleti azonosité3, 65. oldal

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

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

e | ehetséges hardverhiba. Inditsa Ujra a szervert.
Ha a probléma a lépések végrehajtasa utan is
fennall, vegye fel a kapcsolatot e-mailben az
llumina miszaki tgyfélszolgalataval.

Nincs

Nincs

1. Ellendrizze, hogy a rendszerben helyesen
vannak-e megadva az e-mail-beallitasok. Lasd: A
rendszer e-mailes értesitéseinek beallitdsa, 27.
oldal.

2. Kuldjon préba e-mailt. Lasd: A rendszer e-
mailes értesitéseinek beallitasa, 27. oldal.

3. Inditsa Ujra a szervert. Ha a probléma a lépések
végrehajtasa utan is fennall, vegye fel a
kapcsolatot e-mailben az lllumina muszaki
Ugyfélszolgalataval.

1. Ellendrizze a helyi idét a Workflow Manager
alkalmazast futtato gépen.

2. Ellenérizze az Onsite Server helyi idejét a webes
kezeldfellleten (Server Status (Szerver allapota)

lap).

OIBINWIINISAYOZS — ZA UONNIOS | dIN bagian



VH1VIVYNZSVH IVMILZSONDYVIA OYLIA NI

20A 076290000000} :904N0S ysiibus
NNH 00A ‘WNUSWNYOP ‘ZS £8/980000000k

€9

Ertesités
Batch Failure (Sarzshiba)

Report Generating Failure (A
jelentés hibat general)

Failed to Parse Run
Parameters file
(Futtatasiparaméter-fajl
elemzése sikertelen)

Unrecognized Run
Parameters (Ismeretlen
futtatasi paraméterek)

Invalid Run Parameters
(Ervénytelen futtatasi
paraméterek)

No Pool Barcode found
(Poolvonalkéd nem talalhato)

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

Unable to read Pool Barcode
File (Poolvonalkodfajl
beolvasasa sikertelen)

Lépés

Koényvtar
elékészitése

Jelentéskészités

Szekvenalas

Szekvenalas

Szekvenalas

Szekvenalas

Szekvenalas

Szekvenalas

When (Id6pont)

Sarzs mindség-ellendrzése
sikertelen.

A rendszer nem tudta
létrehozni a jelentést.

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

A szoftver altal beolvasott
futtatasi paraméterek nem

kompatibilisek a rendszerrel.

A szoftver altal beolvasott
futtatasi paraméterek nem
kompatibilisek a
vizsgalattal.

A szoftver nem tudta egy
ismert poolvonalkédhoz
tarsitani a szekvenalasi
futtatas aramlasi cellgjat.

A szekvenalasi futtatas
befejez6dott, de a rendszer
nem taldlja a
poolvonalkddot tartalmazo
fajlt.

A poolvonalkédot
tartalmazo fajl megsérult.

Riasztasi
szint

Megjegyzés

Riasztas

Figyelmeztetés

Figyelmeztetés

Figyelmeztetés

Figyelmeztetés

Riasztas

Riasztas

mail

lgen

lgen

lgen

lgen

lgen

lgen

lgen

lgen

Ajanlott mivelet

Kezdje Ujra a kdnyvtarlemezelést.

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

¢ | ehetséges hardverhiba. Inditsa Ujra a szervert.
Ha a probléma a lépések végrehajtasa utan is
fennall, vegye fel a kapcsolatot e-mailben az
lllumina muUszaki Ggyfélszolgalataval.

A RunParameters.xml fajl megsérilt. Ellendrizze a
szekvenaldgép konfiguraciojat és szekvenalja ujra
a poolt.

A szoftver nem tudta felépiteni a szekvenalasi
futtatasi paramétereket a szekvenaldgép
konfiguracios fajljabal. Ellendrizze a
szekvenalogép konfiguraciojat, és szekvenalja
Ujra a poolt.

A szoftverkompatibilitasi teszt eredménye
sikertelen. Ellendrizze a szekvenaldgep
konfiguraciodjat, és szekvenalja Ujra a poolt.

Lehetséges, hogy a poolvonalkdd bejegyzése
nem megfeleld. Szekvenalja Ujra a poolt.

A szekvenaldgép lehetséges hibaja. Forduljon az
lllumina mudszaki Ggyfélszolgalatahoz.

A szekvenaldgép vagy a haldzat lehetséges
hibaja. Forduljon az lllumina muszaki
Ugyfélszolgalatahoz.

OIBINWIINISAYOZS — ZA UONNIOS | dIN bagian



VH1VIVYNZSVH IVMILZSONDYVIA OYLIA NI

ZOA 0¥6.90000000} :80N0S ysiBu3
NNH 00A “WNUBLLINMOP “ZS £82980000000k

¥9

Ertesités Lépés When (IdS6pont) RI.aSZtaSI E- . Ajanlott mivelet
szint mail
Pool Barcode File Mismatch Szekvenalas A poolvonalkéd-fajl egy Riasztas lgen A szekvenaldgép lehetséges hibaja. Forduljon az
(A poolvonalkéd fajlia nem masik aramlasicella- lllumina mudszaki Ggyfélszolgalatahoz.
egyezik) azonositora hivatkozik, mint
ami a szekvenalasi
futtatashoz van tarsitva.
Sequencing Timed Out Szekvenalas A szekvenalasi futtatas nem  Figyelmeztetés Igen  Ellendrizze a szekvenaldgépet és a halozati
(Szekvenalas idétullépése) fejez6dott be a kapcsolatot. Szekvenalja ujra a poolt.
meghatarozott idén belll.
Sequencing QC files Szekvenalas A szekvenalasi futtatas Riasztas lgen  Ellendrizze a szekvenaldgépet €s a haldzati
generation failed mindség- befejezddott, de az InterOp kapcsolatot. Szekvenalja ujra a poolt.
(Szekvenalas minéseg- ellendrzése min&seég-ellendrzési fajlok
ellenérzési fajljainak sériltek.
létrehozasa sikertelen)
Sequencing QC failed Szekvenalas A szekvenalasi futtatas Megjegyzés lgen  Szekvenalja ujra a poolt.
(Szekvenalas minéség- minéség- befejez6dott, de a
ellenérzése sikertelen) ellendrzése szekvenalas mindség-
ellenérzésének eredménye
sikertelen.
Analysis Failed for Maximum Elemzés Sokadik probalkozasra sem Figyelmeztetés Igen  Szekvenalja Ujra a masodik poolt.
number of attempts (Elemzés sikerUlt lefuttatni az
tébbszori Ujraprébalkozas elemzést. A rendszer nem
utan is sikertelen) probalkozik tovabb.
Analysis Post-Processing Elemzés utan A szoftver nem tudta Riasztas lgen e NAS hasznalata esetén ellendrizze a haldzati
Failed (Elemzés utofeldolgozni az elemzés kapcsolatot. Lasd: Ajanlott mdveletek, 65. oldal
utéfeldolgozasa sikertelen) eredményeit. e | ehetséges hardverhiba. Inditsa Ujra a szervert.
Ha a probléma a |épések végrehajtasa utan is
fennall, vegye fel a kapcsolatot e-mailben az
lllumina muUszaki Ggyfélszolgalataval.
Analysis Upload Failed Elemzés utan A szoftver nem tudta Riasztas lgen e NAS hasznélata esetén ellenérizze a haldzati

(Elemzés feltéltése
sikertelen)

feltdlteni az elemzés
eredményeit az
adatbazisba.

kapcsolatot. Lasd: Ajanlott mdveletek, 65. oldal

e | ehetséges hardverhiba. Inditsa Ujra a szervert.
Ha a probléma a Iépések végrehajtasa utan is
fennall, vegye fel a kapcsolatot e-mailben az
lllumina mdszaki tgyfélszolgalataval.
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Ajanlott miveletek

Miveletazonosité Ajanlott mivelet

1 Ellendrizze a halozati
kapcsolatot

2 Ellenérizze, hogy mennyi
szabad hely all rendelkezésre

3 Szabaditson fel helyet /
készitsen biztonsagi masolatot
az adatokrol

Lépések

Gondoskodjon réla, hogy a tavoli NAS és a helyi gép ugyanazon a haldzaton legyenek.
1. Ija be a Windows-parancssorba (cmd) a ping <Szerver IP-cime> parancsot
NAS hasznalata esetén a NAS-sal valé kapcsolatot is ellenérizze.
2. Ellendrizze, hogy minden csomag megérkezik-e.
Ha vannak elveszett csomagok, akkor forduljon a rendszergazdahoz.
3. Ellendrizze a kapcsolatot:
a. Jelentkezzen be az Onsite Server webes kezel6fellletén.
b. A Dashboard (Infépult) képernyén valassza a Folder (Mappa) lehetéséget.
c. A teszt lefuttatasahoz valassza ki a Test (Teszt) lehetéséget. Ha a teszt sikertelen, ellenérizze,
hogy minden beallitas megfeleléen van-e konfiguralva. Lasd: Megosztott halozati meghajto
modositasa, 25. oldal.

Gondoskodjon réla, hogy a Windowsos gépen az Onsite Server Input mappanak legyen kilén
meghajtoja. Tovabbi informaciok: Szervermeghajtok kiosztasa, 31. oldal.

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

Az lllumina rendszeres adatmentést javasol, illetve hogy a szekvenadlasi adatokat mindig a
szerveroldalon taroljak. Tovabbi informaciok: Megosztott haldzati meghajtd kezelése, 24. oldal.
1. Az Onsite Serveren, helyileg tarolt adatok esetében:
Gondoskodjon rdla, hogy a Windowsos gépen az Onsite Server Input mappanak legyen kulén
meghajtéja. Tovabbi informaciok: Szervermeghajtok kiosztasa, 31. oldal.
a. Kattintson duplan az Input mappara, majd a megnyitasahoz adja meg a belépési adatokat.
b. Megjelennek a szekvenaldsi adatok — a mappak neve megegyezik a szekvenalasi futtatasok
nevével.
c. Tordlje a feldolgozott szekvenalasi mappakat, vagy készitsen réluk biztonsagi masolatot.
2. Tavoli NAS-on tarolt adatok esetén:
Gondoskodjon réla, hogy a tavoli NAS és a helyi gép ugyanazon a halézaton legyenek.
Nyissa meg a tavoli meghajton lévé mappat. A belépési adatokat illetéen forduljon a
rendszergazdahoz.
a. Megjelennek a szekvenalasi adatok — a mappak neve megegyezik a szekvenalasi futtatasok
nevével.
b. Torélje a feldolgozott szekvenalasi mappakat, vagy készitsen roluk biztonsagi masolatot.
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Probléma Ajanlott mivelet

Nem indul el a Ha a rendszer az Assay Software elinditasa soran hibat észlel, akkor a Log In (Bejelentkezés)

rendszer. képernyd helyett a hibak dsszefoglalasa jelenik meg. Vegye fel a kapcsolatot az lllumina muiszaki
Ugyfélszolgalataval, és jelentse a jelzett hibakat.

Az adatbazis Ha vissza kell &llitani az adatbazist, akkor forduljon az lllumina szervizmémokeihez.

visszaallitasa

szlkséges.

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

rendszert.
RAID- A RAID -vezérlé riasztasanak elnémitasahoz egy rendszergazdanak meg kell nyomnia a Server alarm
vezérld riasztas. (Szerverriasztas) gombot az Assay Software infopultjanak Server Status (Szerver allapota) lapjan. A

gomb megnyomasat kdvetden tovabbi segitségért vegye fel a kapcsolatot az lllumina miszaki
Ugyfélszolgalataval.

Az Onsite Serveren elbre telepitett adatkészletek lehetdvé teszik a szerver és az elemzémotor mikoddésének
ellendrzését.

A szerver tesztelése

Ez a teszt egy szekvendlasi futtatast és egy elemzésjelentés-készitést szimulal az Analysis Pipeline tényleges
elinditasa nélkUl. Ez a teszt az Onsite Server megfelelé mikddésének, valamint a jelentések és e-mail-
értesitések megfeleld létrehozasanak ellendrzésére szolgal. Id6tartam: kb. 3-4 dra.

Eljaras
1 Nyissa meg a csatlakoztatott bemeneti mappat, majd nyissa meg a TestingData mappat.

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

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

4 Helyezze at az atnevezett mappat a bemeneti mappaba.

5 Varjon 3-5percet, hogy befejezddjon a futtatas. Gy6z&djon meg rola, hogy megkapta-e az alabbi e-mail-
értesitést:

a A szekvenalasi futtatas elemzése megkezd6dott
b A szekvenalasi futtatas NIPT-jelentése létrejott

Tarsitsa mindkét jelentést a mappa szekvenalési nevéhez.

6 Akimenetimappaban nyissa meg a TestData_NS_CopyWorkflow vagy a TestData_NDx_CopyWorkflow
mappat és ellendrizze, hogy megvan-e az aldbbi jelentések egyike:
NextSeq esetén: TestData_NS_CopyWorkflow_C_TestData_NS_CopyWorkflow_PoolC_
HT3MYBGX2_nipt_report_YYYYMMDD_HHMMSS.tab.
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A NextSegDx esetén: TestData_NDx_CopyWorkflow_C_TestData_NDx_CopyWorkflow_PoolC_
XXXXXXXDX _nipt_report_YYYYMMDD_HHMMSS.tab.
A fajlnak kb. 7 kB-osnak kell lennie.

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

Tf MEGJEGYZES
Ha szabad helyre van szlikség, akkor tordlheti a régi tesztfajipéldanyokat.

Teljes tesztadatelemzés futtatasa

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

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

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

3 Helyezze at az atnevezett mappat a bemeneti mappaba.
4 Varjon 4-5 ¢rat, hogy befejez6djon az elemzés. Gydz8djon meg rdla, hogy megkapta-e az alabbi e-mail-
értesitést:

a A szekvenalasi futtatas elemzése megkezd6dott
b A szekvendlasi futtatas NIPT-jelentése létrejott

Tarsitsa mindkét jelentést a mappa szekvenalasi nevéhez.

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

A fajinak kb. 7 kB-osnak kell lennie.

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

A kovetkezd dokumentaciok az lllumina honlapjardl télthetdk le.

Informacioforras Leiras

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

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

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

E. fUggelék: Roviditések

Rovidités Definicié

BCL Bazisazonosito fajl

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

cfDNA Sejtmentes DNS

DNS Dezoxiribonukleinsav

DNS Tartomanynévrendszer

FASTQ Szoveges fajlformatum, amely a szekvenaldmiszerek kimenetét tarolja.

FF Magzati frakcio

FIFO |[d&rendi sorrend

iFACT Kulonalld magzati aneuploiditasi konfidencia vizsgalata

IP Internetprotokoll

LIMS Laboratoériumi adatkezel6 rendszer

LIS Laboratériumi informacios rendszer

LLR Logaritmikus valdszinliségi aranyok

MAC Médiahozzaférés-vezérlés

NAS Haldzatra csatlakoztatott tarold

NES Nem kizart terliletek

NGS Uj generacios szekvenalds

NIPT Nem invaziv prenatalis vizsgalat

NTC Nincs sablonkontroll

NTP Haldzatiid6-protokoll

PF Atereszt6 sz(ir6

PQ Folyamatkvalifikalas

QC Minéség-ellendrzés

Regex Gyakran el6forduld kifejezés. Olyan karaktersor, amely karakterlanc-parosité algoritmusokkal
az adatok validalasara hasznalhato.

RTA Valds idejd elemzés

RUO Kizarolag kutatasi célokra

SCA Nemikromoszdma-aneuploiditas

SDS Biztonsagi adatlapok

SHA1 Biztonsagos hash algoritmus 1

SSL Biztonsagos kapcsolati réteg
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Muszaki tamogatas

Ha mUszakitamogatasra van szuksége, vegye fela kapcsolatot az lllumina
mUszaki Ugyfélszolgalataval.

Weboldal:
E-mail:

www.illumina.com
techsupport@illumina.com

Az lllumina tgyfélszolgalatitelefonszamai

Régio

Ingyenesen hivhaté

Regionalis

Eszak-Amerika

+1.800.809.4566

Ausztralia +1.800.775.688

Ausztria +43 800006249 +43 19286540
Belgium +32 80077160 +32 34002973
Dania +45 80820183 +45 89871156

Egyesiilt Kiralysag

+44 8000126019

+44 2073057197

Finnorszag

+358 800918363

+358 974790110

Franciaorszag

+33 805102193

+33 170770446

Hollandia +31 8000222493 +31 207132960
Hongkong 800960230

irorszag +353 1800936608 +353 016950506
Japan 0800.111.5011

Kina 400.066.5835

Németorszag +49 8001014940 +49 8938035677
Norvégia +47 800 16836 +47 21939693

Olaszorszag

+39 800985513

+39 236003759

Spanyolorszag

+34 911899417

+34 800300143

Svijc +41 565800000 +41 800200442
Svédorszag +46 850619671 +46 200883979
Szingapur +1.800.579.2745

Tajvan 00806651752

Uj-zéland 0800.451.650

Egyéb orszagok

+44.1799.534000

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

talalhatok.

A termék dokumentécidja — PDF formatumban télthetd le az lllumina weboldalardl. Lépjen a
support.illumina.com weboldalra, valasszon egy terméket, majd vélassza a Documentation & Literature

(Dokumentacié és szakirodalom) mentpontot.
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