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Bu UrGnUn kullanimi, lllumina, Inc. firmasina ait olan ve lllumina, Inc. firmasina lisanslanmis patentler kapsamindadir.

Bu UrUn icin yapilan 6deme, bu drinun belgeleri ve diger tum ilgili kosul ve sartlar uyarinca amaclanan kullanimina
yonelik sinirli, devredilemez bir kullanim hakki saglar. Bu patentlere dair temsili, kismi bir liste www.illumina.com/patents
adresinde bulunmaktadir. Herhangi bir baska patent geregi veya farkli bir kullanima yonelik higbir hak acikga, dolaylh
olarak veya yorum yoluyla veriimemektedir.

Bu belge ve icindekiler lllumina, Inc. ve bagli sirketlerinin ("lllumina") milkiyetinde olup yalnizca isbu belgede agiklanan
Grtnan/aranlerin kullanimiyla baglantili olarak musterisinin sézlesmeye iliskin kullanimr igindir. Bu belge ve icindekiler
lllumina'nin énceden yazili izni olmaksizin baska higcbir amacla kullanilamaz veya dagitlamaz ve/veya hicbir sekilde
iletilemez, ifsa edilemez ya da kopyalanamaz. lllumina bu belge ile patenti, ticari markasi, telif hakki veya genel hukuk
haklar ya da tG¢tncu taraflann benzer haklan kapsaminda higbir lisansi devretmez.

Bu belgede agiklanan Grinun/urtnlerin uygun ve gtvenli bir sekilde kullaniimasi igin nitelikli ve uygun egitim almis
calisanlar bu belgedeki talimatlarn tam olarak ve acik bir sekilde uygulamalidir. S6z konusu Uriin/Grtnler kullaniimadan
once bu belgedeki tim bilgiler tam olarak okunmali ve anlasiimalidir.

BU BELGEDE YER ALAN TUM TALIMATLARIN TAMAMEN OKUNMAMASI VE ACIK BIR SEKILDE UYGULANMAMASI,
URUNUN/URUNLERIN HASAR GORMESINE, KULLANICI VEYA BASKALARI DAHIL OLMAK UZERE KISILERIN
YARALANMASINA VE DIGER MALLARIN ZARAR GORMESINE NEDEN OLABILIR VE URUN/URUNLER ICIN GEGERLI
OLAN HER TURLU GARANTIYi GECERSIZ KILACAKTIR.

ILLUMINA BU BELGEDE AGIKLANAN URUNUN/URUNLERIN (URUNUN PARGALARI VE YAZILIMI DAHIL) YANLIS
KULLANIMINDAN DOGAN DURUMLARDAN SORUMLU TUTULAMAZ.

© 2019 lllumina, Inc. Tam haklarn saklidir.

TUm ticari markalar lllumina, Inc. veya ilgili sahiplerinin malidir. Ozel ticari marka bilgileri igin bkz.
www.illumina.com/company/legal.html.
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Revizyon Gecmisi

Belge Tarih Degisiklik Aciklamasi

Belge No Nisan Egitim materyalleri ile uyumlu hale getirmek tGzere NIPT ve Tamamlayici
1000000067940 v02 2019 raporlara ayrnt eklendi.

Belge No Subat Musteri kullanimina yonelik VeriSeq NIPT C6zUmU v2 Yaziim Kilavuzu
1000000067940 vO1 2019 strdma.

Belge No Kasim Yalnizca sirket ici kullanima yonelik ilk stram.
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Sistem Mimarisi

VeriSeq NIPT Cozimui v2, en az 10 haftalk gebeligi olan hamile kadinlardaki maternal periferik tam kan
numunelerinden fetal andploidilerin tespitine yonelik sekanslama bazl tarama amacl bir in vitro tani testidir.
Test iki adet tarama turG segenegi sunar: temel ve genom geneli. Temel tarama yalnizca 21, 18, 13, X ve Y
kromozomlarinin andploidi durumuna iligkin bilgi saglar. Genom geneli taramalar tim otozomlara iliskin kismi
¢lkarma ve ¢ogaltmalari ve tim kromozomlara iliskin andploidi durumunu sunar. Her iki tarama tdrd, cinsiyet
kromozomu andploidisi (SCA) raporlamasini talep etme secenedi sadlar. Her iki tarama turtinde de, bu Urin
tani veya diger gebelik ydnetimi kararlari icin tek temel olarak kullanimamalidir.

VeriSeq NIPT C6zUmu v2 sistem mimarisi sunlardan olusur:

>

Belge No 1000000086784 vO1 TUR

VeriSeq NIPT Microlab STAR (ML STAR)—Kitaplik numuneleri hazirlamak ve izlemek icin VeriSeq NIPT is

Akisl Yoneticisi ve VeriSeq NIPT Numune Hazirlama Kitleri kullanan otomatik sivi tasima aletidir. ML STAR,
VeriSeq NIPT Test Yazilimi v2 kullanilarak analiz ediimesi amaclanan numuneleri VeriSeq NIPT Cézimd v2
Kullanim Talimati (belge no 1000000078751) belgesinde bulunan Kullanim Talimatlar uyarinca hazirlar.

Yeni Nesil Sekans Cihazi (NGS)— Cihaz lzerinde kUme olusturma ve sekanslama saglayan bir genom
geneli sekanslama cihazidir. Sekans cihazi denetim yazilimi bir sekanslama calistirmasi ayarlamaya yonelik
adimlar saglar ve miktar tayini yapilan kitaplik havuzundaki tim numuneler icin sekanslama okumalari
olusturur.

VeriSeq Tesis Sunucusu v2—VeriSeq NIPT Test Yaziimi v2’yi barindiran ve gift sonlu sekanslama verilerini
analiz etmek Uzere verileri depolayan bir sunucudur. Test Yaziimi surekli olarak sekanslama verilerini
izleyip analiz eder ve numune sonuglarini, islem raporlarini ve bildirimleri olusturur.

Sekil 1 VeriSeq NIPT C6zUmu v2 Bilesenleri

VeriSeq NIPT Microlab STAR | VeriSeq Tesis Sunucusu
VeriSeq NIPT Is Akisi Yoneticisi VeriSeq NIPT Test Yazilimi
VeriSeq NIPT Yontemi 1 . Sekanslamalsleyici | Analiz sleyici

Plazma lzolasyonu Kitaplik Miktar Tayini Sekanslama Caligtirmasi

Uyumlulugu Kontroli AnalizKuyrugu

cfDNA Ekstraksiyonu Havuzlama Sekanslama Tamamlama

lzleme

NIPT Analiz
Analitik Dizeni

Kitaplik Hazirhg

Sekanslama KK Analiz KK

VeriSeq NIPT VeriSeq NIPT
Seri Yoneticisi Hizmetleri

VeriSeq NIPT . Rapor, Uyan ve
Sunucu Web Ul E-Posta Olugturucu

Yeni Nesil Sekans Cihazi

Sekans Cihazi Denetim Yazilimi .

Yerel Disk Veritabani
Sekans Havuzu
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VeriSeq NIPT CozUmu v2, ayni alt agr kullanan tim sistem ekipmanlarinin baglantisini olusturmak icin yerel
alan agini (LAN) kullanir. LAN kullanimi, esnek ekipman konumlandirmasi ve ek sekans cihazlari ve/veya ML
STAR is istasyonlarn baglayarak genisletilebilir veri hacmi saglar. Sekil 2 bir genel bakis sunmaktadir.

Sekil 2 VeriSeq NIPT C6zUmu v2'ye Genel Bakis

Laboratuvar
erel Al - i
VeriSeq Tesis Sunucusu
e i Murnune Hazifama
EBilgeerifferler
) _ VeriSeq NIPT
Yeni Mesd Sekans Cihaz Sekanslama Verleri Test Yazilim:
Clugturma
= —

MIPT Raporlann: Garuntdleme §
MNIFT Sunucusy Web Ul Erigimi °

—_—

Yerel Disk

Sekanslama Veriler
Depclama

{istefe bagh)
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Ve Seq NIP T Y O e .. 3
VeriSeq NIPT Seri YONE ICIS . . . ... 3
VeriSeq NIPT Hizmetleri . . 8

VeriSeq NIPT is Akisi Yéneticisi, ML STAR’a kurulur ve VeriSeq NIPT Cozimi v2 uyarinca kan numunelerinin
hazirlanmasini otomatiklestiren basit ve sezgisel bir kullanici araytizii saglar. is Akisi Yoneticisi veri isleme,
depolama, numune izleme ve is akisi mantigini uygulama amaclariyla VeriSeq Tesis Sunucusu V2 ile veri
baglantisini strddrdr.

is Akis Yoneticisi su sekilde de adlandirlan (¢ farkl yaziim moduiliine erisim saglar:
VeriSeq NIPT Yéntemi
VeriSeq NIPT Seri Yoneticisi
VeriSeq NIPT Hizmetleri

VeriSeq NIPT Yéntemi (Yontem), numunelerin ML STAR'da otomatik olarak islenmesini ydnetir. Yontem
asagidaki isleme adimlarini gerceklestirir:

Plazma izolasyonu-Kan alma tiiptinden 1 mlizole plazma aktarir. islem mantigi Test Yazilimi ile bir seri
olusturur. Her bir seri numune barkodu, numune tUrd, tarama tGrd, kKuyu konumu ve cinsiyet raporlamasi
isareti dahil olmak Uzere numune verilerini icerir.

cfDNA Ekstraksiyonu—cfDNA'y1 900 ul plazmadan saflastirir.

Kitaplik Hazirlama-Sekanslama icin hazir olan saflastirimis cfDNA'dan kitapliklar olusturur. Kitapliklar
serideki her bir numune i¢in benzersiz dizinler igerir.

Kitaplik Miktar Tayini-384 kuyulu mikroplaka bigiminde ek floresan boya kullanarak cfDNA
konsantrasyonunu belirler. Plaka, etiketlenmis DNA 6lgun egdrisi ile serideki her numuneden iki kopya
icerir. Sistem mikroplaka okuyucusundan gelen ham floresan okumalarini kullanir ve dlgin egrisine gére
numune konsantrasyonlarini hesaplar.

Havuzlama ve Normallestirme—Kitapliklari sekanslama icin tekli havuzlarda birlestirir. Sistem, daha dnce
belirlenmis konsantrasyonlari kullanarak sekans cihazi icin hazir havuzdaki her bir numuneye yonelik
uygun aktarim hacimlerini hesaplar.

VeriSeq NIPT Seri Yoneticisi kullanici araytzi ile numunelerin, serilerin ve havuzlarin durumunu yonetir. Sistem,
birden ¢cok sivi ydnetimi sistemi ve sekans cihazi genelinde ve analiz ardisik diizeni araciliiyla numune
izlemesine olanak sunar. Numune isleme prosedurleri hakkinda daha fazla bilgi icin bkz. VeriSeq NIPT
Coézumu v2 Kullanim Talimati (belge no 1000000078751).
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is akisindaki numuneleri nesneler olarak ifade edilen g farkl kategoride ydnetebilirsiniz:

Nesne Aciklama

Numune  Tek bir kan tipUnden tek seferde ¢ekilen 1 ml plazmanin sonucu. Numuneler kan tipundn barkodu (numune
barkodu) ve seriyle iliskilendirilir.

Seri cfDNA Ekstraksiyonu ve Kitaplik Hazirlama iglemi ile islenen 24, 48 veya 96 numuneli plaka.

Havuz Normallestiriimis ve seyreltiimis, sekans cihazinda kullanima hazir hacim, ¢ift dizinli kitapliklar. Her bir havuz
en fazla 48 numune igerir.

isleme sirasinda nesnelere asagidaki eylemler uygulanabilir:

Rapor

Eylem Nesne Olusturuldu Aciklama
Gecersiz Numune  Numune Kullanici tarafindan islenmek icin artik gecerli degil olarak isaretlenen numune.
Kilma Gecgersiz C“%egersiz klllnanl numuneler i¢in hi¢ test sonucu olusturulmaz.
Kilma Ornek: Plazma Izolasyonu sirasinda goériintr kan hicresi tasimasi.
Seri Seri Kullanici tarafindan artik gecgerli degil olarak isaretlenen seri. Seri havuz
Gecgersiz Qlugturma isleminden once gecersiz kilinirsa, tum numuneler gegersiz kilinir.
Kilma Ornek: Duslrdimus veya farkli bicimde hatali tasinmis plaka.
Havuz Havuz Kullanici tarafindan artik gecerli degil olarak isaretlenen havuz. iki havuz
Gecgersiz gecersiz kilma isleminden sonra, havuz i¢cerisindeki tUm numuneler gecgersiz
Kilma I§|I|n|r. .
Ornek: ki basarsiz sekanslamada kullanilan tim havuz hacmi.
Basarisiz Numune  Numune Belirtilen bir KK metriginin basarnisiz olmasi veya sistem tarafindan tespit edilen
KK Gegersiz sivi tagsima hatasi nedeniyle VeriSeq NIPT C6zUmU v2 numuneyi otomatik
Kilma olarak gecersiz olarak isaretledi.
Seri Seri VeriSeq NIPT C6zimu v2 otomatik olarak tim seriyi gecersiz olarak isaretledi.
Gegersiz Ornek: Sivi tasima sirasinda sistem hatasi.
Kilma
iptal Etme Numune  Numune Laboratuvar yonetimi numuneyi iptal edildi olarak isaretledi. Higbir test sonucu
iptali uretilmez.
Numune Numune  Cinsiyet Kullanici tarafindan Evet, Hayir veya SCA olarak isaretlenen cinsiyet
Niteliklerini Raporlamasi  raporlamasi. Evet olarak belirtiimis Numune cinsiyet raporlamasi igin
Dlzenleme numunenin cinsiyeti olusturulur. Hayir olarak belirtilmis numune cinsiyet
raporlamasi icin numunenin cinsiyeti olusturulmaz. SCA olarak belirtiimis
numune cinsiyet raporlamasi i¢in yalnizca cinsiyet anéploidileri raporlanir.
Numune  Numune Kullanici tarafindan Tekiz, ikiz, Kontrol veya Sablonsuz Kontrol (NTC) olarak
Tard isaretlenen numune turd. Numune cinsiyet tirinin belirlenmesi testin analizini
dogrudan etkiler. Dogru test sonuclarn saglamak i¢in, numune trindn dogru
olmasi gerekir.
Numune  Tarama Kullanici tarafindan temel (yalnizca 21, 18, 13, X ve Y) ve genom geneli (tUm
Tard kromozomlar) olarak isaretlenen tarama ttrd.

Gecersiz kima, basarsiz KK veya iptal etme isleminden sonra, nesne daha fazla islenmez. Laboratuvar bilgi
yoénetimi sistemleri (LIMS), kan alma tlpunden numunenin yeniden islenmesini belirtmek icin Numune
Gecgersiz Kilma raporlarini kullanabilir.

Numune Sayfasi Girdisi

Girdi numune sayfasi, numune turl ve cinsiyet kromozomlari raporlama durumu da dahil hastayla ilgili numune
bilgileri saglar. Sistem, sekanslama havuzlarinin olusturulabilmesi icin tam numune bilgilerini gerektirir.
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J DIKKAT

7 Hatalarin 6ntine gecilmesi icin numune sayfasina NTC'lere iliskin herhangi bir numune bilgisini dahil etmeyin.
Tamamen haric tutun veya bunlara iliskin satirlan eklemeyin. Sistem otomatik olarak NTC'lere iliskin
barkodlari, tarama tlrdnud, numune trdnu ve cinsiyet raporlamasini uygular.

Girdi numune sayfasl, sekmeyle ayriimis metin dosyasi (*.txt) olmalidir. Dosyadaki baslik sttunu isimleri,
asagidaki tabloda gorinen baslik sttunu isimleriyle birebir eslesmelidir.

Bashk Veri Turi  Gereklilik Aciklama
Situnu
batch_name Dize/Bosluk  Gerekli Numunenin seri adini belirtir.

Girdi numunesi sayfasinin dogru seriyle iliskilendirildigini teyit etmek icin

cagirma yoéntemine (is Akisi Yoneticisi) girilen seri adiyla eslesmelidir.

Maksimum 26 karakter vardir. Sttun bos birakilabilir.

NOT batch_name siUtunu olmayan numune sayfalar kabul edilmeyecektir.
sample_ Dize Gerekli ML STAR taslyiciya yluklenen kan numunesi tipleri Gzerindeki barkodlar.
barcode Numune barkodu olarak bir tam sayi degeri kullanilirsa, 15 haneyi

asmamalidir. Alfanumerik numune barkodu maksimum 32 karakter olabilir.

Yalnizca sayilar, harfler, tireler (-) ve alt cizgiler (_) kullanin.
sample_type Dize Gerekli Analiz icin numune tipini belirtir.

Izin verilen degerler "Tekiz", "lkiz", "Kontrol" ve "NTC"dir.

Sex_ Dize GerekKli Fetal cinsiyet kromozomu raporlamasini belirtir.

chromosomes Izin verilen degerler "evet" (raporla), "hayir" (raporlama) ve "sca" (yalnizca
cinsiyet kromozomu andéploidilerini raporla) segenekleridir.

screen_type Dize Gerekli Analiz icin tarama tarunu belirtir. "Temel” ve "genom geneli” degerlerine

izin verilir.

Girdi numune sayfasl Plazma izolasyonu veya Havuzlama sirasinda yiiklenir ve Seri Yoneticisi kullanilarak
yiklenebilir. Numune bilgileri, numune yikleme islemi sirasinda teyit edilir. Plazma izolasyonu islemi srrasinda
yuklenen numuneler tam numune listesi veya numunelerin alt grubunu icerebilir. Havuzlama islemi sirasinda
sistem Plazma izolasyonu islemi sirasinda ylklenmeyen tiim eksik numune bilgilerini talep eder.

Kullanicr serideki tim numuneler icin (muasteri LIMS tarafindan olusturulan serilere ydnelik) veya tekrarlanan
testler icin (kalan acik konumlar mevcut numunelerle doldurulmus olarak) numune yikleme islemini kontrol
eder.
Uc adet numune sayfasi kullanma yéntemi arasindan secim yapin:

Onceden tanimlanmis seriler (LIMS tarafindan olusturulmus seriler)

Gegici seri olusturma (is Akisi Yoneticisi tarafindan olusturulmus seriler)

Hibrit seri olusturma (takviye edilmis LIMS 6ncelikli numuneleri)

Onceden Tanmlanmis Seriler — LIMS Tarafindan Olusturulan Seriler

Numune islemeye baslanmadan énce seriler miisteri LIMS sistemi tarafindan olusturulabilir. Onceden
tanimlanan serilerde, numuneler ML STAR taslyiciya yuklenmeden 6nce tUm numuneler halihazirda seriyle
iliskilendirilir. Plazma izolasyonu sirasinda ytklenen numune sayfasi, tim numuneleriyle birlikte serideki buttn
numuneleri icerir. islemin baslangicinda is Akisi Yoneticisine manuel olarak dogru seri numarasinin girildiginden
emin olmak icin LIMS tarafindan olusturulan serilere yénelik numune sayfalar seri numarasi sutununu
icermelidir.

Bu yaklasimin yuklenen birebir numunelerin Kilitlenmesi avantaji vardir ¢inku sistem numune sayfasindaki tim
numunelerin seride bulunmasini gerektirir. Daha fazla bilgi gerekmez ve laboratuvar ilave veri girisi olmadan
nihai rapora devam edehbilir.
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Avantajlar— Seri iceriklerine yénelik tam kontrol saglar. istenmeyen numunelerin yiklenmesini énler.

Dezavantajlar—Envanterden serilerin Uretiimesiigin bir sistem gerektirir (gelismis LIMS). Laboratuvar
personelinin depodan dogru numuneleri almasini gerektirir veya gelismis bir numune depolama sistemi
gerektirir.

Gecici SeriOlusturma— Olusturulan Seriler

Seriler, fiziksel olarak numune tlplerinin toplanmasi ve bunlarin plazma izolasyonu sirasinda ML STAR
taslyiciya yuklenmesiyle laboratuvarda olusturulabilir. Onceden numune-seri iliskilendirmesi gerekmez ve
laboratuvardaki kullanici hangi numunelerin seriye dahil edilecegini belirler.

istemde bulunuldugunda, kullanici plazma izolasyonu sirasinda No Sample Sheet (Numune Sayfasi Yok)
dgesini secer. Is Akisi Yoneticisi yiiklenen numuneleri manuel olarak girilen seri numarasiyla iliskilendirir ve bir
seri baslatma raporu olusturur. Serinin olusturuldugunu belirtmek ve iliskilendiriimis numunelerin bir listesini
saglamak icin rapor laboratuvar LIMS sistemine gdnderilebilir.

Avantajlan—LIMS veya numune sayfasi gerekmez. Kullanicilar, havuzlama sirasinda yUkleme icin numune
tard, tarama tlrU ve cinsiyet raporlama hakkinda bilgi iceren seri baslatma raporu Uzerinde degisiklik
yapabilir. Esnektir, istendiginde herhangi bir numune eklenebilir.

Dezavantajlar—Hangi numunelerin seriye dahil edilecegdi Uzerinde otomatik kontrol yoktur. Kullanici
istenmeyen bir numuneyi yukleyebilir. Numune verileri havuzlama sirasinda ytklenmelidir.

Hibrit Seri Olusturma— LIMS Oncelikli Numuneleri

Musteri LIMS sistemi dnceden tanimlanmis numunelerin alt kiimesiyle bir seri olusturabilir. Seride kalan
numuneler yliklenen numunelerden is Akisi Yoneticisi tarafindan doldurulur. Bu durumda, kullanici plazma
izolasyonu sirasinda bir kismi numune sayfasi ytkler. Yine, seriisimlerini 6nceden belirlemek istemeleri halinde
laboratuvarlarin Seri No sitununu doldurmalari istenir. Kimi zaman bir kullanici manuel olarak girilen seri adini
iki kez kontrol etmek icin yalnizca seri adiniiceren bos bir numune sayfasi yuklemeyi secebilir. Bu strateji,
ylksek degerli numunelerin calistirmaya dahil edildiginden emin olmak icin yeniden yapilan testler gibi ylksek
degerli testlerin dnceliklendiriimesi acisindan iyi calisir. Seriye hangi numunelerin dahil edilecegine dair karar
kismen LIMS ve kismen de laboratuvardaki kullanici tarafindan belirlenir.

Avantajlar— Seri adini ve serideki numunelerin bazilarini (yani, yeniden yapilan testler) belirleme yetenegini
korurken Gegici Seri Olusturma stratejisinin esnekligini strdurtr.

Dezavantajlar—Numuneleri tam olarak belirlemez; dolayisiyla, istenmeyen bir numune yine de ytklenebilir.
Bu strateji yine de havuzlama sirasinda bazi numuneler hakkinda bilgi gerektirir.

Numune Niteliklerini DUzenle

Sekanslama calistirmasini baslatmadan énce herhangi bir noktada VeriSeq NIPT Seri Ydneticisini kullanarak
bagmsiz numune cinsiyet kromozomu raporlama, tarama ttrd ve numune turd niteliklerini degistirebilirsiniz.

1 Seri Yoneticisine erisin.
Seri No ve Kullanici Adi veya kullanici adinin bas harflerini girip OK (Tamam) secenegini belirleyin.

Seri plakasi semasinda, istenen numuneyle iliskili kuyu konumunu segin.

A W N

Dogru numunenin gosterildigini teyit edin ve ardindan Sample Type (Numune Tipi) asagdi acilir listesinden
bir Sample Type (Numune Tipi) 6gesini secin.

5 Sex Reporting (Cinsiyet Raporlamasi) asagi acilir listesinden bir Sex Reporting (Cinsiyet Raporlamasi)
niteligi secin.

6 Screen Type (Tarama Tur0) asagi acllr listesinden bir Tarama TurU niteligi secin.
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7 Edit (DUzenle) secenegini belirleyin.

Numune, Seri ve Havuz Gegersiz Kilma

Numune islemindeki adima bagl olarak, kullanici bagimsiz bir numuneyi, seriyi veya numune havuzunu
gecersiz kilabilir. Gegersiz kilma isleminden sonra numune, seri veya havuz artik islenemez.

Bir test raporu olusturmadan 6nce herhangi bir zamanda bir veya daha fazla numuneyi gecersiz kilmak icin
VeriSeq NIPT Yéntemini veya Seri Yoneticisini kullanin.

VeriSeq NIPT Yontemi Kullanarak Gegersiz Kilma

1 Numune isleme sirasinda, her is Akisi Yéneticisi isleminin sonundaki Well Comments (Kuyu Yorumlari)
penceresinde basarisiz olan bagimsiz kuyuyu secin ve OK (Tamam) secenegini belirleyin.

2 Asagi acllir menulerden en az bir aciklama secin veya Other (Diger) onay kutusunu secerek bir yorum girin.
Fail Sample (Numuneyi Atla) onay kutusunu secin ve OK (Tamam) secenegini belirleyin.

4 Sistemin numuneyi atladigini teyit edin.

SeriYoneticisini Kullanarak Gegersiz Kima
Asagidakileri gecersiz kilmak icin Seri Yoneticisini kullanin:
Numune
Havuz adimi tamamlanmadan énce seri.
Havuz adimi tamamlandiktan sonra ancak test raporu olusturulmadan énce bir numune havuzu.
& Not
Halihazirda ¢alisan yontemlerden Seri Yoneticisini galistirmadan dnce ¢ikin.

Seri Y6neticisine Erisim

1 Seri Yoneticisine erismek icin asagidakilerden birini yapin:
App Launcher (Uygulama Baslatici) uygulamasindan VeriSeq NIPT Batch Manager (VeriSeq NIPT Seri
Yoneticisi) 6gesini segin.
Ag baglantisi bulunan bir bilgisayarda C:\Program Dosyalari (x86)\HAMILTON\Y&ntemler\VeriSegNIPT
konumuna gidin ve Hamilton Calistirma Denetim Cihazi ile Seri Yoneticisi yontem dosyasini
(VeriSegNIPT_Batch_Manager.med) acgin.

Numune Gegersiz Kilma

1 Seri Yoneticisine erisin.

2  SeriNo ve Kullanici Adi veya kullanici adinin bas harflerini girip OK (Tamam) secenegini belirleyin.
3 Seriplakasi semasindan atlanan numuneyle iliskili kuyu konumunu secin.
4

Dogru numunenin gosterildigini teyit edin ve Invalidate Sample (Numuneyi Gegersiz Kil) secenegini
belirleyin.
5 Basarisiziga dair bir neden girin ve Invalidate (Gecersiz Kil) secenegini belirleyin.

Seri plakasi semasinda gecersiz kilinan numune yesil renkten kirmizi renge doner ve durum etiketi gecerli
yerine basarisiz olarak degisir.
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Seri Gegersiz Kima

1

2
3
4

Seri Yoneticisine erisin.
Seri No ve Kullanici Adi veya kullanici adinin bas harflerini girip OK (Tamam) secenegini belirleyin.
Seri plakasi semasinda Invalidate Batch (Seriyi Gecersiz Kil) secenegini belirleyin.

Basarisizliga dair bir neden girin ve Invalidate (Gecersiz Kil) segcenegini belirleyin.
Seri icin hi¢ gecerli havuz yoksa, seri plakasi semasindaki tim numuneler yesil renkten kirmizi renge
degisecektir. Seriigerisindeki gecerli havuzlar gecerliligini korur.

Havuz Gegersiz Kilma

y
2

Seri Yoneticisine erisin.

Seri No ve Kullanict Adi veya kullanici adinin bas harflerini girip Pool Manager (Havuz Yoneticisi) secenegini
belirleyin.

Havuzun barkodunu tarayin.
Kullanici Adi veya kullanici adinin bas harflerini girip OK (Tamam) secenegini belirleyin.

Basarisizliga dair bir neden girin ve Invalidate (Gecersiz Kil) secenegini belirleyin.

Numune Sayfasi Yikleme

Kullanici, Seri Yoneticisi araciligiyla numune bilgilerini iceren bir numune sayfasi yUkleyebilir. Bu 6zelligi
kullanarak kullanici 6rnegin biyuk setler halinde numune bilgileri yUkleyebilir veya bunlar degistirebilir.

1

2
3
4

Seri Yoneticisine erisin.
Seri No ve Kullanict Adi veya kullanici adinin bas harflerini girip OK (Tamam) secenegini belirleyin.
Upload New Sample Sheet (Yeni Numune Sayfasi Yikle) secenegini belirleyin.

Istenen numune sayfasina géz atip secin ve ardindan OK (Tamam) segenegini belirleyin.

Numune iptali

1

a ~ W N

Seri Yoneticisine erisin.

Seri No ve Kullanici Adi veya kullanici adinin bas harflerini girip OK (Tamam) secenegini belirleyin.
Seri plakasi semasinda, iptal edilen numuneyle iliskili kuyu konumunu secin.

Dogru numunenin gosterildigini teyit edin ve Cancel Sample (Numuneyi iptal Et) secenegini belirleyin.

Basarisizliga dair bir neden girin ve Cancel (iptal Et) secenegini belirleyin.
Seri plakasi semasinda iptal edilen numune yesil renkten kirmizi renge degisir.

VeriSeq NIPT Hizmetleri (Hizmetler) hem ML STAR hem de is Akisi Yoéneticisinin yapilandirimasi ve
dogrulanmasi icin kullanilan birtakim araclar icerir. Bu araclar sistemin normal ¢calismasi icin gerekli degildir
ancak sorun giderme c¢alismalari sirasinda lllumina veya Hamilton Teknik Destek bolimune yardimci olmak
Uzere gerekli olabilir. Bu araglar ayrica kiime yogunlugundaki kayma nedeniyle sistem parametrelerinin
ayarlanmasi icin de kullanilabilir.
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VeriSeq NIPT Hizmetlerini Baglatma

f
By NoOT

Hizmetleri ¢alistrmadan 6nce ¢alisan tim yontemleri kapatin.

VeriSeq NIPT Hizmetlerine erismek icin asagidakilerden birini yapin:

App Launcher (Uygulama Basglatici) uygulamasinda VeriSeq NIPT Services (VeriSeq NIPT Hizmetleri)
secenegini belirleyin.

Ag baglantisi bulunan bir bilgisayarda C:\Program Dosyalari (x86)\HAMILTON\Methods\VeriSegNIPT\
konumuna gidin ve Hamilton Calistirma Denetim Cihazi ile VeriSeq NIPT Hizmetleri ydntem dosyasini
(VeriSegNIPT_Service.med) agin.

Services (Hizmetler) araclar iki tlr testi etkinlestirir:

Bagimsiz Testler—ML STAR donaniminda sorun gidermek igin kullanilan bilesen testleri.

Servis Araglan—is Akisi Yoéneticisini yapilandirmak icin kullanilan araglar.

Bagimsiz Testler

is Akisi Yoéneticisinde karsilasilan donanim sorunlarini gidermeye yardimei olmak icin asagidaki sistem testleri

gerekli olabilir.

Sistem Testi

Barkod/Otomatik
Yukleme

CPAC

BVS Vacuum

Bagimsiz Kanal

iSwap
96 Basli

Aciklama

AutoLoader (Otomatik Yikleyici) sistem tablasinin ve barkod tarama islevinin diizgin
yapllandirmasini test eder.

CPAC tabla Ustu isitici sistemlerinin iglevini test eder. Ayrica bagimsiz birimlerin kontrol kutusuna
elektrik baglantisinin dogru olup olmadigini kontrol eder.

Vakumun baglanabildigini ve operasyonel basin¢lara ulasabildigini teyit etmek icin tabla Gzeri
temel basing sisteminin islevini test eder.

Bagimsiz pipet kanallarinin islevini test eder. Pipet kanallarinin damlatip damlatmadigini ve
besleme hacimlerinin tutarliigini tespit etmek icin sivi tutma testi gerceklestirir.

iSwap robotik kolun islevini test eder ve tim tabla 6gretim konumlarini teyit eder.

CO-RE 96 pipet basinin islevini test eder. Pipet kanallannin damlatip damlatmadigini ve besleme
hacimlerinin tutarliigini tespit etmek igin sivi tutma testi gergeklestirir.

Bagimsiz testler gerceklestirmek icin:

1 Gergeklestirmek icin belirli bir testi secin.

f
&y NoT

Full 10Q Execution (Tam 10Q YUurutme) 6zellgi alti testin tamamini sirali olarak calistirir.

2 Ekipman iglevi ve karsilasilan tUm sistem hatalarina yénelik gézlemleri not ederek ekran talimatlarini izleyin.

Tamamlandiginda, yéntemden cikmak icin Abort (iptal) secenegini belirleyin.

Test sirasinda olusturulan sistem iz guinliklerini saglamaniz isteniyorsa C:\Program Dosyalari

(x86)\HAMILTON\LogFiles konumunda VeriSegNIPT_Services ile baslayan gunltkleri bulabilirsiniz.
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Servis Araclari

Servis Araclar, is Akisi Yéneticisi ve bazi test parametrelerinin yapilandirimasina olanak sunar.

Sistem Testi Aciklama

Sunucu VeriSeq NIPT Is Akisi Yéneticisi ve Test Yazilimi arasmdaki baglantiyl yapilandinr ve test eder.
Yapilandirmasi Bu sistemler arasinda duzgun bir iletisimin olmasi Is Akisi Yéneticisinin ¢alismasi igin zorunludur.
Test Yapilandirmasi Varsayllan kitaplik konsantrasyonunu sifirlamak icin kullanilir.

Deck Teach Tool Bir dosyadan 6gretilen tablo konumlarinin disa ve ige aktarimasi i¢in kullanilir.

(Deck Teach Araci)

Sunucu Yapilandirmasi

VeriSeq Tesis Sunucusu v2 ag adresi dedisirse is Akisi Yoneticisini yeni adrese yonlendirin.

1 Services Tools (Hizmet Araclar) menUstnden Server Configuration (Sunucu Yapilandirmasi) 6gesini secin.
2 URL'yi Tesis Sunucusunun yeni adresiyle gincelleyin.

3 Test mesaj gbndermek icin Test Connection (Baglanti Testi) segenegini belirleyin.
Bu mesaj alinmazsa lllumina Teknik Destek bdlumuyle iletisim kurun.

4 System Configuration (Sistem Yapilandirmasi) ekranindan OK (Tamam) secenegini belirleyin ve yeni degeri
kaydetmek icin Apply (Uygula) digmesini secin.

Test Yapllandirmasi

Havuzlama islemi sirasinda calistirma bazli olarak is Akisi Yéneticisinde sekans cihazi havuzlarindaki sekans
cihazi kitapliklarinin konsantrasyonunu ayarlayabilirsiniz (okz. VeriSeq NIPT Céztmd v2 Kullanim Talimati
(belge no 1000000078751)). Bu konsantrasyonun varsayilan degerini degistirmek icin Assay Configuration
(Test Yapilandirmasi) araci kullanilabilir.

Ayrica Test Yapilandirmasi aracini kullanarak diger parametrelerin de@erlerini de degistirebilirsiniz. Varsayilan
Cinsiyet Kromozomu Raporlama parametresini Evet veya Hayir olarak ayarlayabilirsiniz. Bu ayar numune
hazirlama sirasinda Use Default (Varsayilani Kullan) digmesi secildiginde numunelere hangi niteligin
atanacagini belirler. Tarama TurG parametresi Temel veya Genom Geneli olarak ayarlanabilir ve numuneye
iliskin tarama tartnd belirler.

1 Assay Configuration (Test Yapilandirmasi) segenegini belirleyin.
Hedef Kitaplik Konsantrasyonu (pg/ul) kutusunu istenen degere guncelleyin.
Varsayilan Cinsiyet Kromozomu Raporlamasini istenen degere glincelleyin.

Tarama TUrdn0 istenen degere glincelleyin.

o B~ WO DN

Apply (Uygula) secenegini belirleyin.

Deck Teach Tool (Deck Teach Araci)

Sorun giderme sirasinda, 6gretilen konum degerlerinin disa aktarimasi gerekebilir. Deck Teach Tool (Deck
Teach Aracini kullanarak degerleriyle birlikte konumlarin bir listesini olusturun.

1 Deck Teach Tool (Deck Teach Araci) 6gesini secin.
2 Export (Disa Aktar) secenegini belirleyin.

3 Calisilan tabla konumlariniigeren metin dosyasi i¢in bir gikti konumu segin.
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4 OK (Tamam) 6gesini segin.
Deck Teach Tool (Deck Teach Araci), is Akisi Yoneticisi kurulumu igin tim égretilmis laboratuvar donanimi
konumlarina yénelik degerleriiceren bir metin dosyasi kaydeder.

5 Method Selection (Yéntem Segimi) ekranina geri dénmek icin Cancel (iptal) dgesini secin.
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Yeni nesil sekanslama sistemi miktar tayini yapilan kitaplik havuzundaki tim numuneler icin sekanslama
okumalari olusturur ve Tesis Sunucusu araciligiyla VeriSeq NIPT CozUmu v2 ile entegre olur. Sekanslama
verileri Test Yaziiminin Analiz Isleyici 6zelligi tarafindan degerlendirilir.

Yeni nesil sekanslama sistemini VeriSeq NIPT CozUmu v2 ile entegre ederken asagidakileri gbz dniinde
bulundurun.

Veri depolama entegrasyonu.
Analiz veri hacmi kapasitesi.

Ag trafigi kisitlamalari.

Test Yaziimi, asagidaki teknik dzellikler uyarinca hazirlanmis kitaplik havuzunda sekanslama verileri
olusturabilecek yeni nesil bir sekans cihazi gerektirir:

2x36 ¢ift sonlu okumalar Uretme.

VeriSeq NIPT Numune Hazirlama Kitindeki dizin adaptoérlerine uyumiu.
iki kanalli kimya.

.BCL dosyalarinin otomatik Gretimi.

VeriSeq NIPT CozUmu v2 icin tipik bir sekanslama calistirmasi, yeni nesil sekanslama sistemi verileri icin 25-30
GB gerektirir. Fiili veri boyutu nihai kime yogunluguna bagli olarak farklilik gdsterebilir. Tesis Sunucusu, 7,5
TB'tan fazla depolama alani saglar ve bu alan yaklasik 300 sekanslama calistirmasi (7.500 / 25 = 300) i¢in
yeterlidir.

Veri depolama amaglari acisindan, asagidaki yontemlerden biri icin yeni nesil sekanslama sistemini Tesis
Sunucusuna esleyin:

Tesis Sunucusunu veri deposu olarak kullanin. Bu yapilandirmada sekans cihazi dogrudan sunucuya
eslenir ve verileri yerel sunucuda saklar.

YUksek veri hacmi olan bir laboratuvar icin aga bagl depolama (NAS) kullanin. Yeni nesil sekanslama
sistemini, sekanslama verilerini dogrudan NAS Uzerinde belirli bir konumda tutacak sekilde yapilandirin.
Bu kurulumda, sunucunun gelen sekanslama c¢alistirmalarini izlemesini saglamak Uzere Tesis Sunucusunu
6zel NAS konumunu izleyecek sekilde yapilandirin. Numune hacmini arttirmak icin ¢oklu yeni nesil
sekanslama sistemleri eklenebilir. Sunucuyu NAS’ye esleme hakkinda daha fazla bilgi igin bkz. Paylasilan
Ag Surdcusini Yénetme, sayfa 23.

Yeni nesil sekanslama sistemlerini sunucu veya NAS ile esleme konusunda daha fazla bilgi igin sistemin
kullanici kilavuzuna bakin.
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VeriSeq NIPT Analiz Ardisik Duzeni genellikle tek bir sekanslama calistirmasina yonelik verileri yaklasik 5 saatte
isler. Numune veri hacmi bakimindan laboratuvari genisletirken tek bir sunucunun giinde maksimum dért
calistirma isleyebilecegini, bunun ginde 48 numune x 4 = 192 numuneye esit oldugunu gbz éntnde
bulundurun. ilave veri hacmi ¢éziimleri icin lllumina Destek ile iletisim kurun.

VeriSeq NIPT C6zUmu v2 yeni nesil sekanslama sistemi, Tesis Sunucusu ve NAS (yapilandirimigssa) arasindaki
veri hacmiicin Yerel Alan Agini (LAN) kullanir. Numune hacmini arttirirken asagidaki BT altyapisi trafigi
kisitlamalarini gdz énunde bulundurun:

Yaklasik 10 saat boyunca Uretilen yaklasik 25 GB'lik ortalama veri trafigi sekans cihazi basina hemen
hemen 0,7 MB/sn'dir.

Laboratuvar altyapisi, dikkate alinmasi gereken baska trafik kaynaklarini da destekliyor olabilir.

VeriSeq NIPT Local Run Manager (LRM) modultine sahip bir yeni nesil sekanslama sistemi kullaniyorsaniz
asagidaki islemleri tamamlayarak sekanslamaya hazirlayin:

1 Local Run Manager’da Create Run (Calistirma Olustur) secenegini belirleyin.
2 Asagiacilan mentde VeriSeq NIPT secenegini belirleyin.

3 Asagidaki alanlari doldurun.
Calistirma Adi
Calistirma Aciklamasi (istege bagl)
Havuz Barkodu

DIKKAT

J LRM modiiliine girlen Havuz Barkodu Is Akisi Yéneticisine girlen Havuz Barkodu ile eslesmelidir. Hatall
calstirma yapllandirmalan Test Yazilimi tarafindan reddedilir ve yeniden sekanslama gerektirebilir.

4 Save Run (Calistirmayl Kaydet) secenedini belirleyin.

Calistirmanizin kurulumunu tamamladiktan sonra cihaz yazilimini kullanarak calistirmayi baslatabilirsiniz.
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VeriSeq NIPT Test Yazilimi v2 test edilen numunelerin kromozom kopya sayisini degerlendirmek Gzere
istatistikler olusturur ve analiz i¢in secilen kromozomlarda andploidi tayini gergeklestirir. Analiz igin kromozom
segimi, belirlediginiz tarama turtine baghdir: temel (21, 18, 13, X ve Y kromozomlari) veya genom geneli (tum
kromozomlar). Genom geneli secenegini belirlediginizde, yazilim otozom dahilindeki kopya sayisi kazang veya
kayip degerlerine iliskin alt kromozomal bdlgelerin varligini da test eder. Yeni nesil sekanslama cihazi 36 bazli
cift sonlu okumalar formunda analiz girdisi Uretir.

VeriSeq NIPT Test Yazilimi v2, VeriSeq Tesis Sunucusu v2 Uzerinde ¢aligir. Tesis Sunucusu, VeriSeq NIPT
CozumU v2’nin merkezi bilesenidir ve VeriSeq NIPT is Akisi Yoneticisi, yeni nesil sekanslama sistemi ve
kullanici arasinda baglanti noktasi goérevi yapar.

Test Yazilmi, okumalari referans insan genomuna goére siralar ve genomdaki benzersiz konum veya tesise
siralanan okumalar Gzerinde analiz gerceklestirir. Test Yazilimi, tekrarlayan okumalari ve éploid numuneleri
genelinde kapsam bakimindan yiksek varyasyonla iliskili alanlari haric tutar. Sekanslama verileri, ntkleotid
icerigi ve istenmeyen varyasyonun seri etkilerini ve diger kaynaklari dtzeltmek icin normallestirilir. cfDNA
parcacik uzunluguna iliskin bilgiler cift sonlu sekanslama okumalarindan turetilir. Test Yaziimi ayrica fetal veya
maternal cfDNA icin zenginlestirildigi bilinen bolgeler hakkinda sekanslama kapsami istatistiklerini
degerlendirir. Parcacik uzunlugu ve kapsam analizinden olusturulan veriler her bir numunenin fetal
fraksiyonunu (FF) tahmin etmek icin kullanilir.

Numune icin test menustnden belirlenen her bir tarama secenegdiicin, Test Yaziimi herhangi bir anomali
saptanip saptanmadigini rapor eder. Temel taramada tim anomaliler anéploididir. Genom genelinde tarama
icin bir anomali andploidi veya kismi ¢cikarma ya da ¢ogaltma olabilir.

Test Yaziimi strekli olarak calisir ve Tesis Sunucusundaki Girdi klasdrtine yeni sekanslama verileri eklendikce
bu verileri izler. Yeni bir sekanslama ¢alistirmasi tanimlandiginda, asagidaki akis tetiklenir.
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Sekil 3 Veri Akigl Semasi

Izleme Sekanslama | KK Analiz Raporlama

Yeni sakanslama veriler Sekanslama igleminin - KK sekanslama
klasdri saptand) tamamlanmasini bekle 4 caligtirmas: verilen

Rapor olugtur

Calighrma Analizi
(Bagarisizsa 3 kez
yeniden dene)

Sekanskama galigtirmasi
&n kontrofleri

Sekanslama KK bagansiz.
Kullanicy bilgilandir

1 izleme—Yeni sekanslama calistrmasinin gecerliligini 5Snceden kontrol eder. Gegerlilik kontrolii calistirma
parametrelerinin uygunlugunu (degerlerin beklenen degerlerle eslesip eslesmedigi), akis hiicresinin bilinen
mevcut havuz tapuyle iliskisini kontrol eder ve o havuzdaki ayni numuneler icin daha énce sonug rapor
edilip edilmedigini (yeniden ¢alistirma) kontrol eder. Bu kontrollerden herhangi biri basarisiz olursa e-posta
bilgilendirme sistemi araciligiyla ve Web Ul'deki Alerts (Uyarilar) gunligu ile kullanici bilgilendirilir.

2 Sekanslama—Surekli olarak sekanslama ¢alistirmasinin tamamlanmasini izler. Galistirmanin
tamamlanmasi icin zaman asimini tanimlayan bir zamanlayici ayarlanir. Zaman asimi durumunda, e-posta
bilgilendirme sistemi araciligiyla ve Web Ul'deki Alerts (Uyarilar) gunlagu ile kullanici bilgilendirilir.

3 KK—Sekans cihazi tarafindan olusturulan Birlikte Calistirma KK dosyalarini inceler. Test Yaziimi toplam
kime sayisini, kiime yogunlugunu ve okumalarin kalite skorlarini kontrol eder. KK kriterlerinin basarisiz
olmasi durumunda, e-posta bilgilendirme sistemi araciligiyla ve Web Ul'deki Alerts (Uyarilar) ganltigu ile
kullanici bilgilendirilir.

4 Analiz—Sunucuyla yapilandirilan cesitli aletler tarafindan olusturulan birden ¢cok sekanslama calistirmasina
yonelik analiz kuyrugunu yonetir. Sunucu, ik Giren ilk Cikar (FIFO) ilkesine gore her seferinde tek bir analiz
isi gergeklestirir. Analiz basariyla tamamlandiktan sonra, kuyruktaki planlanan sonraki analiz baglatilir.

Bir analiz galistirmasi basarisiz olursa veya zaman asimina ugrarsa Test Yazilimi en fazla G¢ defa analizi
otomatik olarak yeniden baslatir. Her basarisiz islemden sonra, e-posta bilgilendirme sistemi araciligiyla ve
Web Ul'deki Alerts (Uyarilar) gunlagu ile kullanici bilgilendirilir.

5 Raporlama—Analiz tamamlandiktan sonra nihai sonuclariiceren raporu olusturur. Bir hata olusur ve
raporlar olusturulmazsa, e-posta bilgilendirme sistemi araciligiyla ve Web Ul'deki Alerts (Uyarilar) giinltgu
ile kullanici bilgilendirilir.

Test Yazilimi Gorevleri

Test Yazilmi hem otomatik hem de kullanici tarafindan baglatilan gérevler gergeklestirir.

Otomatik Gorevler
Test Yazilmi asagidaki otomatik gorevleri gerceklestirir:

Numune hazirlama ginligi tanimlama ve depolama —Her adimin sonunda bir dizi gikti dosyasi olusturur
ve bunlari Cikti klasériinde bulunan Processlogs klasérinde depolar. Daha fazla bilgi almak Gzere genel
bakis icin Rapor Dosyasi Yapisi, sayfa 32bdlumUne ve ayrintilar icin Islem Raporlari, sayfa 47 bolimune
bakin.
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Uyari, e-posta ve rapor bildirimi olusturma —Numune Hazirlama adimlari ve numuneye gére sekanslama
verilerinin ve analiz sonuclarinin kalite kontroll sirasinda seri, havuz ve numunenin gecerlilik durumunu
izler. Bu dogrulama kontrollerine dayanilarak, Test Yaziimi, isleme devam edilip edilmeyecegini veya
sonuclarin raporlanip raporlanmayacagini belirler. KK sonuclarina gére bir seri veya havuz gecersiz
kilindiginda Test Yazilimi islemi sonlandirir. Kullaniciya bir e-posta bildirimi gonderilir, bir rapor olusturulur
ve uyart Web Ul'ye girilir.

Sekans veri analizi—Entegre NIPT Analiz Yazilimi kullanilarak havuzdaki gogullama yapilan her bir numune
icin ham sekans verilerini analiz eder. Test Yaziimi her bir numune icin andploidi sonuclarini belirler. Sistem
kullanici tarafindan gecersiz kilinan veya iptal edilen numuneler icin sonug raporlamaz. KK kriterlerini
karsilamayan numuneler icin, basarisizlik acisindan acik bir gerekge sunulur, ancak basarisiz numuneye
yonelik sonuclar baskilanir. Daha fazla bilgi icin bkz. NIPT Raporu, sayfa 36.

Sonug dosyasi olusturma — Cikti klasdrine kaydedilen sekme karakteriyle ayrimis deger dosya biciminde
numune sonugclari saglar. Daha fazla bilgi icin bkz. NIPT Raporu, sayfa 36.

Rapor olugsturma— Test Yaziimi tamamlayici sonug bilgileri, bildirimler ve islem raporlan olusturur. Daha
fazla bilgi icin bkz. Sistem Raporlari, sayfa 32.
Numune, havuz ve seri gegersiz kilma—
Numune gegersiz kiima—Kaullanicinin asagidaki islemleri yapmasi halinde Test Yaziimi bagimsiz
numuneleri gecersiz olarak isaretler:
Numuneyi acikga gecersiz kilarsa.
Havuzlar olusturulmadan énce kitaplik hazirligi sirasinda tim plakayi gecersiz kilarsa.

Bir numune gegersiz olarak isaretlendiginde, otomatik olarak Numune Gegcersiz Kiima Raporu
olusturulur; bkz. Numune Gecersiz Kilma Raporu, sayfa 46.

Havuz ve seri gegersiz kilma raporu olugturma —Havuzlar ve seriler yalnizca kullanici tarafindan
gecersiz kilinabilir. Gegersiz kilinan havuzlar sistem tarafindan islenmez. Gegersiz bir seriden
halihazirda olusturulmus havuzlar otomatik olarak gecersiz kiinamaz ve sistem tarafindan ayrica
islenebilir. Ancak, gegersiz kilinan bir seriden yeni havuzlar olusturulamaz. Bir havuz gecgersiz
kilindiginda, sistem asagidaki kosullarda bir Havuz Yeniden Test Talebi Raporu dizenler:

Seri gegerlidir.
Bu seri icin kullanilabilir daha fazla havuz yok.
Seriden izin verilen havuzlarin sayisi tUkenmedi.
Daha fazla bilgi icin bkz. Havuz Yeniden Test Talebi Raporu, sayfa 46.
Yeniden test yonetimi—

Havuz hatalan—Basarisiz olan havuzlar tipik olarak Sekanslama KK metriklerinde basarisiz olan
havuzlardir. Galistirmanin sonlandiriimasi halinde, Test Yazilimi hatal havuzlarin islenmesine devam
etmez. ikinci bir havuz alikotu kullanarak yeniden sekanslayin.

Numune hatalari—Yaziim, gerektiginde hatall numunelerin yeniden test edilmesine olanak sunar.
Hatali numunelerin yeni bir seriye dahil edilmesi ve test adimlariyla yeniden islemden gegirimesi
gerekir.

Yeniden galigtirma — Sistem, daha dnce islenmis ve basariyla rapor edilmis numunelere sahip havuzlar
tekrar analiz etmez. Numunenin yeniden ¢alistirimasi, numunenin yeni bir seri Uzerine yeniden
plakalanmasiyla gergeklestirilir.
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Kullanici Gorevleri
VeriSeq NIPT CozUmu v2 kullanicilarin asagidaki gérevleri gerceklestirmesine olanak sunar:
is Akisi Yoneticisini kullanarak:

Bagimsiz bir numuneyi, bir seri icerisindeki tim numuneleri veya bir havuzla iligkili tim numuneleri gegersiz
olarak isaretleme.

Belirli bir numuneyi iptal edildi olarak isaretleme. Test Yaziimi daha sonra sonucu nihai sonu¢ raporunda
iptal edildi olarak isaretler.

Test Yaziimini kullanarak:
Kurulacak ve laboratuvar ag altyapisina entegre edilecek yaziimi yapilandirma.
Ag ayarlari, paylasilan klasér konumlari ve kullanici hesabi yonetimi gibi yapilandirma ayarlarini degistirme.
Sistem ve seri durumunu, sonug ve seriisleme raporlarini, faaliyet ve denetim gunltklerini ve test
sonuglarini gérunttleme.

~|.5 NOT

Kullanicilar, kullanicr izinlerine bagl olarak belirli gorevleri gergeklestirebilir. Daha fazla bilgiicin bkz. Kullanici
Rollerini Atama, sayfa 21.

Sekanslama isleyici

Test Yazilimi, Sekanslama isleyici araciliglyla sekanslama cihazlari tarafindan olusturulan sekanslama
calistirmalarini yonetir. Yeni sekanslama ¢alistirmalarini tanimlar, galistirma parametrelerini dogrular ve havuz
barkodunu kitaplik hazirlama islemi sirasinda olusturulan bilinen bir havuzla iliskilendirir. Bir iliski kurulamazsa
kullaniciya ydnelik bir bildirim Uretilir ve sekanslama ¢alistirmasinin islenmesi durdurulur.

Validasyon basariyla tamamlandiktan sonra, Test Yazilimi, tamamlanmalari icin sekanslama calistirmalarini
izlemeye devam eder. Tamamlanan sekanslama calistirmalari Ardisik Diizende Analitik isleyici tarafindan
islenmek Uizere kuyruga alinir (okz. Ardisik Diizende Analitik Isleyici, sayfa 17).

Sekanslama Calistirmasi Uyumlulugu

Sunucu yalnizca cfDNA analitik is akisi ile uyumlu sekanslama calistirmalarini analiz eder.

Baz bildirimleri olusturmak icin yalnizca uyumlu sekanslama yontemleri ve yazilim versiyonlari kullanin.
i

7 NOT

Veri kalitesinin spesifikasyon dahilinde oldugundan emin olmak icin sekanslama verileri performans
metriklerini dUzenli olarak izleyin.

VeriSeq NIPT Local Run Manager moduli asagidaki okuma parametrelerini kullanarak sekanslamayi
yapilandirir:

2 x 36 dongult okumalarla ¢ift sonlu calistirma.
iki adet 8 dongulli dizin okumasiyla cift dizinleme.

Ardisik Diizende Analitik Isleyici

Ardisik dizende analitik isleyici andploidi tespitiicin ardisik dizende analizi baglatir. Ardisik dtzen, havuz
basina 5 saatten daha kisa bir ortalama strede her seferinde bir sekanslama calistirmasi isler. Analiz havuzu
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isleyemezse veya gug¢ kesintisi veya stre asimi nedeniyle analiz tamamlanmazsa Ardisik Dizende Analitik
Isleyici otomatik olarak ¢alistirmayi yeniden kuyruga alir. Havuzun islenmesi ardisik 3 defa basarisiz olursa
calistirma basarisiz olarak etiketlenir ve kullanici bilgilendirilir.

Basaril bir analiz ¢calistirmasi NIPT raporu Uretimini tetikler. Daha fazla bilgi icin bkz. NIPT Raporu, sayfa 36.

s Akisi Zaman Asimive Depolama Gereklilikleri

cfDNA analitik is akisl, asagidaki zaman asimi ve depolama sinirlamalarina tabidir.

Parametre Varsayilan Deger
Maksimum Sekanslama Suresi 20 saat
Maksimum Analiz Suresi 10 saat
Minimum Gegici Alan Deposu 900 GB

Test Yazilmi, ag Gzerinde herhangi bir yerden Tesis Sunucusuna kolay erisim saglayan yerel bir Web Ul
barindirr. Web Ul asagidaki islevleri saglar:

En son faaliyetleri gérinttleme — Testin yarttldlmesi sirasinda tamamlanan adimlari tanimlar. Kullanici,
e-posta bildirim sistemi tarafindan bu faaliyetlerin cogu konusunda uyarilir. Daha fazla bilgi icin bkz. Test
Yazilimi Bildirimleri, sayfa 55.

Hatalari ve uyarilari gérinttleme — Testin daha fazla ilerlemesini dnleyebilecek sorunlari tanimlar.
Hata mesajlari ve uyarilar kullaniciya e-posta bildirimi araciligiyla génderilir. Daha fazla bilgi icin bkz. Test
Yazilimi Bildirimleri, sayfa 55.

Sunucu agi ayarlarini yapilandirma—lllumina personeli genellikle sistem kurulumu sirasinda agr yapilandirir.
Yerel ag BT degisiklikleri gerektirirse modifikasyonlara ihtiyac duyulabilir. Daha fazla bilgi icin bkz. Ag ve
Sunucu Ayarlarnini Degistirme, sayfa 24.

Sunucu erisimini yénetme —Tesis Sunucusu Yonetici ve Kullanici seviyesinde erisime olanak sunar.
Bu erisim seviyeleri faaliyet, alarm ve hata gunliklerini gérintileme ve ag ve veri esleme ayarlarini
degistirme yetkilerini kontrol eder. Daha fazla bilgi icin bkz. Kullanicilar Yénetme, sayfa 21.

Sekanslama veri klasériind yapilandirma—Sunucu, varsayilan olarak, sekanslama verilerini depolar.
Ancak, depolama kapasitesini genisletmek icin merkezi bir NAS eklenebilir. Daha fazla bilgi icin bkz.
Sunucu Surdcdlerini Esleme, sayfa 29.

E-posta bildirim aboneleri listesini yapllandirma —Hata mesajlari ve test islemi uyarilariniiceren e-posta
bildirimlerini alacak abone listesini yonetir. Daha fazla bilgi icin bkz. Sistem E-Posta Bildirimlerini
Yapilandirma, sayfa 25.

Sunucuyu yeniden baslatma veya kapatma— Gerekirse sunucuyu yeniden baslatir veya kapatir.

Bir yapilandirma ayarinin etkinlesmesi icin veya sunucu arizasina yonelik bir ¢6zim yolu olarak yeniden
baslatma veya kapatma gerekebilir. Daha fazla bilgi icin bkz. Sunucuyu Yeniden Baslatma, sayfa 30 ve
Sunucuyu Kapatma, sayfa 30.

Nihai Kullanici Lisans Sézlesmesi

Web Ul'de ilk kez oturum acildiginda sizden Nihai Kullanici Lisans Sézlesmesi'ni (EULA) kabul etmeniz istenir.
Download EULA (EULA'y1 indir) secenegini belirleyerek lisans sdzlesmesini bilgisayariniza indirebilirsiniz. Web
Ul ile calismaya devam edebilmek icin yaziim EULA'yI kabul etmenizi talep eder.

EULA'y1 kabul ettikten sonra EULA sayfasina geri donebilir ve gerekirse belgeyi indirebilirsiniz.
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Web Ul Yapilandirma

Yapilandirma ayarlarinin asagi acilir listesi igin Settings (Ayarlar) simgesini # secin. Ayarlar kullanicinin rolii ve
ilgili izinlere gére géruntulenir. Daha fazla bilgi icin bkz. Kullanici Rollerini Atama, sayfa 21.

gy NoOT
' Bir Teknisyenin bu islevierin herhangi birine erisimi yoktur.
Ayar Aciklama
Kullanici Yonetimi Kullanici kimlik bilgileri ekleme, etkinlestirme/devre disi birakma ve dizenleme. Yalnizca Servis
Muhendisleri ve Yoneticiler.

E-Posta E-posta bildirimlerine yonelik abone listelerini dizenler.

Yapilandirmasi

Paylasilan Klasor Tesis Sunucusunun paylasilan klasérlerine erisim icin sbsuser parolasini degistirin.
Parolasini Degistirme

Sunucuyu Yeniden Yalnizca Servis MUhendisleri veya Yoneticiler.

Baslatma

Sunucuyu Kapatma Yalnizca Servis MUhendisleri veya Yoneticiler.

Web Ul'de Oturum Acma

Test Yazilmi araytzUine erismek ve oturum a¢gmak icin:

1 Tesis Sunucusu ile ayni aga bagl bir bilgisayarda asagidaki web tarayicilarindan birini agin:
Chrome v69 veya daha sonrasi
Firefox v62 veya daha sonrasi
Internet Explorer v11 veya daha sonrasi

2 Kurulumda lllumina tarafindan temin edilen, \\<VeriSeq Tesis Sunucusu v2 IP adresi>\login ile
esdegerdeki sunucu IP adresini veya sunucu adini girin.
Ornegin: \\10.10.10.10\login.

3 Bir tarayici givenligi uyansi goértinttlenirse, oturum agma ekranina ilerlemek igin bir glvenlik istisnasi
ekleyin.

4 Oturum acgcma ekranina lllumina tarafindan temin edilen blyuk kucuk harf duyarl kullanici adini ve
parolasini girin ve Log In (Oturum Ac) secenegini belirleyin.

Panoyu Kullanma
VeriSeq NIPT Test Yazilimi v2 Panosu oturum agiktan sonra gortintilenir ve ana gezinme penceresidir.
Dilediginiz zaman Panoya geri ddnmek icin Dashboard (Pano) meni secenegini belirleyin.

Pano daima en son kaydedilen 50 faaliyeti gdsterir (650'den az faaliyet varsa kaydedilenleri gosterir). Sag alt
kdsede bulunan faaliyet tablosundaki Previous (Onceki) secenegdini belirleyerek dnceki 50 faaliyeti getirebilir ve
faaliyet gecmisine goz atabilirsiniz.
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Sekil 4 VeriSeq NIPT Test Yazilimi Panosu

A  Dashboard
Dashboard
Recent activities Recent errors Server status

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

En Son Faaliyetleri Gortintuleme

Recent Activities (En Son Faaliyetler) sekmesi en son Test Yazilimi ve Tesis Sunucusu faaliyetlerine dair kisa bir
aclklama icerir.

Ad Aciklama

When Faaliyet tarihi ve saati

(Zamani)

User Uygulanabilir durumlarda faaliyeti gerceklestiren kullaniciyl tanimlar.
(Kullanicr)

Subsystem Kullanici, test veya yapilandirma gibi faaliyeti gergeklestiren varlk veya islem
(Alt Sistem)

Details Faaliyet aciklamasi

(Ayrintilar)

Level Asagidaki seceneklerden faaliyete atanan seviye:

(Seviye) e Activity (Faaliyet) — Sistem yeniden baslatma veya kullanici oturum agma/kapatma gibi sunucu

icerisindeki bir faaliyeti belirtir. .

¢ Notice (Bildirim) —Basarisiz bir sekilde gerceklestirilen sistem adimini belirtir. Omegin, numune gecersiz
kiima veya basansiz KK.

e Warning (Uyan)—Normal calisma ve dizglin donanim ¢alismasi sirasinda bir hata gortldigunt belirtir.
Ornegin taninmayan calistirma parametreleri veya basarsiz analiz.

En Son Hatalarn Gortntlleme

Recent Errors (En Son Hatalar) sekmesi en son yazilim ve sunucu hatalarina dair kisa bir aciklama icerir.

Ad Aciklama
When Faaliyet tarihi ve saati
(Zamani)
User Uygulanabilir durumlarda faaliyeti gerceklestiren kullaniciyl tanimlar.
(Kullanici)
Belge No 1000000086784 vO1 TUR 20

English Source: 1000000067940 vO2
iN VITRO TANI AMAGLI KULLANIM iGINDIR



VeriSeg NIPT Co6zUmU v2 Yazilm Kilavuzu

Ad Aciklama

Subsystem Kullanici, test veya yapilandirma gibi faaliyeti gerceklestiren varlk veya islem

(Alt Sistem)

Details Faaliyet aciklamasi

(Ayrintilar)

Level Asagidaki seceneklerden faaliyete atanan seviye:

(Seviye) e Urgent (Acil) —Sistem ¢alismasini engelleyen énemli donanim hatasi. lllumina Teknik Destek bolimu ile
iletisim kurun.

e Alert (Uyan)—Normal calismada hata. Ornegin, rapor olusturmayi veya e-posta bildirimlerini engelleyen
bir disk bozulmasi, alan veya yapilandirma sorunu. )

e Error (Hata) —Normal galisma sirasinda sistem veya sunucu hatasi. Ornegin bir yapilandirma dosyasi
sorunu veya donanim arizasl.

Sistem Durumunu ve Uyarilar Gortntuleme

Sunucu durum 6zetini goérintilemek igin Panodan Server Status (Sunucu Durumu) sekmesini secin.
Ozette asagidaki bilgiler gdriintilenir:
Tarih—Gegcerli tarih ve saat
Zaman dilimi—Sunucu icin yapilandirlan zaman dilimi; e-posta, uyarilar ve rapor tarihi-saati icin kullanilir.
Sistem adi—Ag adi ve DNS etki alani adindan olusan sistem adi
Disk alani kullanimi—Halihazirda veri depolamak i¢cin kullanilan disk alani yizdesi
Yazilm—Yazilim duzenleyici yapilandirmasi (6r. CE-IVD)
Versiyon— VeriSeq NIPT Test Yazilimi v2 versiyonu

Ozette RAID denetim cihazi alarmini sessize alan bir Server alarm (Sunucu alarmi) diigmesi de gériintiilenebilir.
Bu digme yalnizca Yoneticiler icin gorintulenir. Bu digmeye basarsaniz ek yardim almak icin lllumina Teknik
Destek bolumu ile iletisim kurun.

Kullanicilari Yonetme

&
Jy  NoT

Yalnizca Servis MUhendislerinin ve Yoneticilerin Teknisyenler ve kendi seviyelerindeki diger kullanicilara ydnelik
ekleme, dizenleme veya sime izinleri vardir.

Kullanici Rollerini Atama

Kullanici rolleri, belirli gérevleri gerceklestirmek Uzere kullanici erisimini ve haklarini tanimlar.

Rol Aciklama

Servis ilk kurulumu ve sistem ayanni (Yéneticinin olusturulmasi da dahil) yapan lllumina Saha Servis
MuUhendisi. Ayrica sorunlar giderir, sunucu onarnmi yapar, yapilandirma ayarlarini yapip degistirir ve
surekli yazilim destegi saglar.

Yonetici Yapilandirma ayarlarini yapan ve muhafaza eden, kullanicilarn yéneten, e-posta abone listesini
tanimlayan, paylasilan klasdr parolasini degistiren ve sunucuyu yeniden baslatan ve kapatan
Laboratuvar Yoneticisi.

Teknisyen Sistem durumunu ve uyarlan gérinttleyen bir Laboratuvar Teknisyeni.
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KullaniciEkleme
ilk kurulumda, bir lllumina Saha Servis Mihendisi, Yénetici kullaniciyr ekler.
Kullanicr eklemek icin:
1 User Management (Kullanici Yonetimi) ekranindan Add New User (Yeni Kullanici Ekle) dgesini secin.
"I'E‘ NOT
" Tum alanlar gereklidir.
2 Kullanici adi girin.
~|.§ NOT
' Kullanici adricin kabul edilebilir karakterler bUyUk-kucUk harf duyarl degildir, yalnizca alfanimerik

karakterler (6r. a-z ve 0-9), '_" (alt gizgi) ve '-' tire kullanin. Kullanici adlan 4-20 karakter uzunlugunda
olmali ve en az bir sayisal karakter icermelidir. Kullanici adinin ik karakteri sayisal olamaz.

Test Yaziimi kullanici adlarini test isleminin farkli ydnlerine dahil olan Kisileri ve Test Yazilimi ile etkilesimleri
tanimlamak icin kullanir.

Kullanicinin tam adini girin. Tam adi yalnizca kullanici profilinde g&sterilir.
4 Parola girin ve onaylayin.

B

o NOT

Parolalar 8-20 karakter uzunlugunda olmall ve en az bir blydk harf, bir kiicUk harf ve bir sayisal karakter
icermelidir.

5 Kullaniciicin bir e-posta adresi girin.
Her kullanicricin benzersiz bir e-posta adresi gerekir.

6 Asagi acllir listeden istenen kullanici rolini segin.

7 Kullaniclyi hemen etkinlestirmek icin Active (Etkin) kutusunu secin veya kullanicly daha sonra
etkinlestirmek icin (yani egitimden sonra) kutudaki secimi kaldirin.

8 Degisiklikleri kaydetmek ve teyit etmek icin iki kez Save (Kaydet) 6gesini secin.
Yeni kullanicr artik User Management (Kullanici Yonetimi) ekraninda gértinecektir.

Kullanicilari DUzenleme

Kullanici bilgilerini dUzenlemek igin:

1 User Management (Kullanici Yénetimi) ekranindan istenen kullanicri¢in kullanici adini segin.
2 Kullanici bilgilerini gerektigi gibi dtUzenleyin ve tamamlandiginda Save (Kaydet) dgesini segin.

3 Degisiklikleri teyit etmek icin iletisim kutusu gortnttlendiginde tekrar Save (Kaydet) 6gesini secin.
Kullanicida yapilan degisiklikler artik User Management (Kullanici Yénetimi) ekraninda gérinecektir.

Kullanicilart Etkisizlestirme

Bir kullaniciyr etkisizlestirmek icin:

1 User Management (Kullanici Yonetimi) ekranindan istenen kullanici adini secin.

2 Activate (Etkinlestir) onay kutusunun isaretini kaldirin ve Save (Kaydet) 6gesini secin.

3 Teyit mesajinda Save (Kaydet) 6gesini secin.
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Kullanict durumu User Management (Kullanici Yoénetimi) ekraninda Disabled (Devre Digl) olarak degisir.

Paylasilan Ag Suricusini Yénetme

& NoOT
' Yalnizca Servis MUhendislerinin ve Yoneticilerin paylasilan klasér konumlarini ekleme, diizenleme veya silme
izni vardir.

Paylasilan Ag SUrlUcusU Ekleme

Sistemi, sekanslama verilerini sekanslama sistemine bagl sunucudan ziyade belirlenmis NAS Uzerinde
depolanacak sekilde yapilandirin. NAS depolama ve surekli veri yedeklemesi icin daha ylksek kapasite
saglayabilir.

1 Panoda Folders (Klasorler) 6gesini secin.
2 Add folder (Klasdr ekle) secenegini belirleyin.

3 BT ydneticisi tarafindan saglanan asagidaki bilgileri girin:
Konum —Verilerin depolandigi klasér de dahil NAS konumunun tam yolu.
Kullanici adi—NAS'ye eristiginde Tesis Sunucusu i¢in atanan kullanici ad.
Parola—NAS'ye eristiginde Tesis Sunucusu icin belirlenen parola.

4 Ardindan Kaydet secenegini belirleyin.

NAS baglantisini test etmek icin Test secenegini belirleyin.
Baglanti basarisiz olursa sunucu adini, konum adini, kullanici adini ve parolayl BT yoneticisiyle teyit edin.

6 Degisiklikleri uygulamak i¢in sunucuyu yeniden baslatin.

gy NoOT
Paylasilan ag stirGcltist yapillandirmasl yalnizca bir sekanslama verisi klasértint destekleyebilir.

Paylasilan Ag SUrUcusunu Duzenleme

1 Panoda Folders (Klasorler) 6gesini secin.
2  Location (Konum) yolunu dizenleyin ve Save (Kaydet) 6gesini secin.

3 NAS baglantisini test etmek icin Test secenegini belirleyin.
Baglanti basarisiz olursa sunucu adini, konum adini, kullanici adini ve parolayl BT yoneticisiyle teyit edin.

Paylasilan Ag Surtcusunu Silme
1 Panoda Folders (Klasorler) 6gesini secin.

2 Degistirilecek Location (Konum) yolunu segin.

3 Harici sekanslama klasoriini silmek icin Delete (Sil) 6gesini secin.

Ag ve Sertifika Ayarlarini Yapilandirma

Bir lllumina Saha Servis Muhendisi ilk kurulum sirasinda ag ve sertifika ayarlarini yapilandirmak icin Network
Configuration (Ag Yapilandirmasi) ekranini kullanir.
& NoOT

Yalnizca Servis Muhendislerinin ve Yoneticilerin ag ve sertifika ayarlarini degistirme izni vardir.
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1 Panoda Configuration (Yapilandirma) égesini segin.
2 Network Configuration (Ag Yapilandirmasi) sekmesini segin ve ag ayarlarini uygun bigimde yapilandirin.

3 Certificate Configuration (Sertifika Yapilandirmasi) sekmesini segerek SSL sertifikasi olusturun.

Sertifika Ayarlarini Degistirme

GUvenli soket katmani (SSL) sertifikasi, Tesis Sunucusundan bir tarayiclya givenli baglantiya olanak sunan veri
dosyasidir.

1 SSL sertifikasi ayarlari eklemek veya bu ayarlar degistirmek icin Certificate Configuration (Sertifika
Yapilandirmasl) sekmesini kullanin.
Laboratuvar E-Postasi—Test laboratuvarindaki iletisim e-postasi (gegerli bir adres bigimi gerektirir).
Kurumun Birimi—Balum.
Kurum—Test laboratuvarinin adi.
Konum —Test laboratuvarinin agik adresi.
il—Test laboratuvarinin ili (e-posta adresine dayanilarak otomatik olarak Uretilir).
Ulke — Test laboratuvarinin Ulkesi (e-posta adresine dayanilarak otomatik olarak Uretilir).
Sertifika Parmak izi (SHA1)—Belge tanimlama numarasi.
Sertifika Parmak izi (SHA1), kullanicilarin VeriSeq NIPT Test Yazilimi v2'ye erisirken sertifika uyarilari
almamasini saglar. SHA1 bir sertifika olusturulduktan veya yeniden olusturulduktan sonra goérundir.
Daha fazla bilgi icin bkz. Yeniden Sertifika Olusturma, sayfa 25.

2 Yapilan tUm degisiklikleri uygulamak icin Save (Kaydet) 6gesini secin.
AQve Sunucu Ayarlarini Degistirme

Sunucu baglanti hatalarini 6nlemek icin tim ag ve sunucu ayar degdisikliklerini BT yoneticisiyle koordine edin.

1 Ag ve Tesis Sunucusu ayarlarini yapmak veya degistirmek icin Network Configuration (Ag Yapilandirmasi)
sekmesini kullanin.
Statik IP Adresi— Tesis Sunucusu igin atanmig IP adresi.
Alt Ag Maskesi— Yerel ag alt ag maskesi.
Varsayllan Ag Gegici Adresi—Varsayllan yonlendirici IP adresi.
Sunucu adi—Agdaki Tesis Sunucusuna referans olarak belirlenen ad (varsayilan olarak yerel ana
makine olarak tanimlanir).
DNS Son Eki—Atanan DNS son eki.
Sunucuadi 1 ve 2— DNS sunucusu IP adresleri veya adlari.
NTP Zaman Sunucusu 1 ve 2—NTP zaman eslestirmesiicin sunucular.
MAC Adresi— Sunucu agi olusturma MAC adresi (salt okunur).
Saat dilimi—Sunucu yerel saat dilimi.

2  Girdilerin dogru oldugunu teyit edin ve sunucuyu yeniden baglatip yapilan tim degisiklikleri uygulamak icin
Save (Kaydet) dgesini segin.

DIKKAT
J Hatali ayarlar sunucuyla baglantiyr engelleyebilir.
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Bir Sertifika indirme ve Kurma

Bir SSL sertifikasl indirmek ve kurmak icin:

1 Panoda Configuration (Yapilandirma) 6gesini secin.

Certification Configuration (Sertifika Yapilandirmasi) sekmesini segin.

Network Configuration (Ag Yapilandirmasi) ekranindan Download Certificate (Sertifika indir) &gesini secin.
indirilen dosyayi acin ve Install Certificate (Sertifikay! Kur) égesini secin.

ice aktarma sihirbazindaki komutlari takip ederek sertifikayi kurun.

D> o0~ W N

iletisim kutularini kapatmak icin bu kutulardaki OK (Tamam) secenegini belirleyin.

Yeniden Sertifika Olusturma

f NOT
—-.|-l_ :
Yalnizca Servis Muhendislerinin ve Yoneticilerin sertifikalar yeniden olusturma ve sistemi yeniden baglatma izni
vardir.

Ag veya sertifika ayarlari degistirildikten sonra sertifikayr yeniden olusturmak igin:
1 Network Configuration (Ag Yapilandirmasi) ekranindan Regenerate Certificate (Sertifikayl Yeniden Olustur)
ogesini secin.

2 Devam etmek icin Regenerate Certificate and Reboot (Sertifikayr Yeniden Olustur ve Yeniden Baslat)
secgenegini belirleyin veya ¢ikmak icin Cancel (Iptal) dGgmesini secin.

Sistem E-Posta Bildirimlerini Yapilandirma

VeriSeq NIPT Test Yazilimi v2, test ilerlemesini ve hatalara ve gerekli kullanici eylemlerine yonelik uyarilari
belirten e-posta bildirimleri géndererek kullanicilarla iletisim kurar. Test Yazilimi Bildirimleri, sayfa 55 sistem
tarafindan gdnderilen gesitli e-posta bildirimlerini aciklar.

{ NOT

Istenmeyen e-posta ayarlarinin sunucudan gelen e-posta bildirimlerine izin verdiginden emin olun. E-posta
bildirimleri VeriSeq@<muUsteri e-posta etki alani> adl bir hesaptan génderilir; <muUsteri e-posta etki alani>,
sunucu kuruldugunda yerel BT ekibiniz tarafindan belirlenir.

E-Posta Abone Listesi Olusturma

E-posta bildirimleri, asagidaki adimlarda tanimlanabilecek, belirtilien abonelerin bulundugu bir listeye
gonderilir.

Abone listesini belirlemek icin:
1 Pano boéliminden Settings (Ayarlar) simgesini # secin.
2 Email Configuration (E-Posta Yapilandirmasi) 6gesini secin.

3 Subscribers (Aboneler) alanina virgullerle ayriimis e-posta adreslerini girin.
E-posta adreslerinin dogru girildigini teyit edin. Yaziim e-posta adresi bicimini dogrulamaz.

4 Abone listesine gbndermek Uizere test e-postasi olusturmak icin Send test message (Test mesaji gdnder)
ogesini secin.
E-postanin gonderildigini teyit etmek icin e-posta gelen kutunuzu kontrol edin.
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5 Ardindan Kaydet secenegini belirleyin.

Oturum Kapatma

Ekranin sag Ust kdsesindeki kullanici profili simgesini segin ve Log Out (Oturumu Kapat) secenegini
belirleyin.

Sekanslama verileri toplandiktan sonra, bunlarin gogullamasi ¢dzultr, FASTQ bicimine ddnutsturdlir, referans
genoma hizalanir ve anoploidi tespiti acisindan analiz edilir. Belirtilen herhangi bir numune icin nihai yaniti
nitelemek Uzere asagida aciklandigi sekilde gesitli metrikler belirlenir.

Cogullamayi1 C6zme ve FASTQ Olusturma

BCL bi¢iminde depolanan sekanslama verileri, verilerin cogullamasini ¢ézen ve BCL dosyasini asagi akis
analiziicin standart FASTQ dosya bicimlerine dénUstiren bcl2fastq déntstirme yazilimi araciligyla islenir.
Her bir sekanslama calistirmasi icin Test Yazilimi bir numune sayfasi olusturur (SampleSheet.csv). Bu dosya,
numune hazirlama islemi sirasinda yaziima saglanan (yaziim API'si kullanarak) numune bilgilerini icerir. Bu
numune sayfalari, calistirma hakkinda bilgilerin ve belirli bir akis huicresinde islenen numunelere yonelik

tanimlayicilarin bulundugu bir baslik icerir.

Asagidaki tablo, numune sayfasi verilerinin ayrintilarini sunar.

J DIKKAT

J Bu numune sayfasi dosyasini DEGISTIRMEYIN veya DUZENLEMEYIN. Sistem tarafindan olusturulur ve
Uzerinde degisiklik yapilmasi, hatall sonu¢ ya da basarisiz analizler gibi akista olumsuz etkilere neden olabilir.

Situn Adi
SamplelD
SampleName

Sample_Plate

Aciklama
Numune tanimlama numarasi.
Numune adi. Varsayilan: SamplelD ile ayni degerdir.

Belirli bir numune icin plaka numarasi. Varsayilan: bos.

Sample_Well Belirtilen numune i¢in plaka Uzerindeki kuyu tanimlamasi.
I7_Index_ID ilk dizin adaptéri tanimlamasi.

index Birinci adaptérin ntkleotid sekansi.

15_Index_ID ikinci adaptérin tanimlamasi.

index2 ikinci adaptériin nlikleotid sekansi.

Sample_Project

SexChromosomes

SampleType

Belirli bir numunenin proje numarasi. Varsayilan: bos.

Cinsiyet kromozomlanyla ilgili analiz. Asagidakilerden biridir:

¢ Evet-Cinsiyet kromozomu andploidisi ve cinsiyet raporlamasi talep edildi.

e Hayir—Cinsiyet kromozomu andploidisi ve cinsiyet raporlamasi talep edilmedi.

e SCA-Cinsiyet kromozomu andploidisi raporlamasi talep edildi, cinsiyet raporlamasi talep
edilmedi.

Numune turd. Asagidakilerden biridir:

e Tekiz—Tek embriyolu gebelik.

o [kiz-Cok embriyolu gebelik.

e Kontrol-Bilinen cinsiyet ve andploidi siniflandirmasi kontrol numunesi.
e NTC-Sablonsuz kontrol numunesi (DNA yok).
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Sekanslama KK

Sekanslama KK metrikleri, analizin basarisiz olmasina neden olmasi mimkuUn akis hucrelerini tanimlar. Kiime
yogunlugu, yluzde okumasi gegis filtresi (PF), prefaz ve fazlama metrikleri genel sekanslama verisi kalitesini
aclklar ve bunlar birgok yeni nesil sekanslama uygulamasinda ortaktir. ('jngc'jrljlen hizalanmis okuma metrikleri,
sekanslama derinliginin akis hlcresi seviyesini tanmin eder. DUsUk Kaliteli veri dngorulen hizalanmis okuma
metrigini gegcemezse calistirma sonlandirilir. Daha fazla bilgi icin bkz. Sekanslama KK Metrikleri ve Sinirlari,
sayfa 31.

Fetal Fraksiyon Tahminleri

Fetal fraksiyon, plasentadan tlretilen maternal kan numunesindeki hucresiz, dolasimdaki DNA yUlzdesini ifade
eder. Test Yazilimi, fetal fraksiyon tahmini hesaplamak icin hem cfDNA parcacik boyutu dagiimindan elde
edilen bilgileri hem de maternal ve fetal cfDNA arasindaki genom kapsami farkliliklarini kullanir. 1

Nihai Puanlamada Kullanilan istatistikler

TUm kromozomlar icin, cift sonlu sekanslama verileri referans genom (HG19) ile hizalanir. Benzersiz,
tekrarlamayan, hizalanmis okumalar 100 kb'lik kutularda toplanir. ilgili kutu sayilari GC yanliigina gére ve daha
once belirlenen bolgeye 6zel gen kapsamina gore ayarlanir. Bunun gibi normallestiriimis kutu sayilar
kullanilarak, andploididen etkilenmis olabilecek kapsam bdlgelerinin otozomlarin geri kalaniyla
karsilastirimasiyla her bir otozoma iliskin istatistiksel puanlar turetilir. Her bir numune icin logaritmik olabilirlik
orani (LLR), bu kapsam bazl puanlar ve tahmini fetal fraksiyonlar dikkate alinarak hesaplanir. LLR,
gdzlemlenen kapsam ve fetal fraksiyon g6z 6ntinde bulundurularak bir numunenin etkilenmis olma olasiligina
karsin gdzlemlenen ayni kapsam gdz éntinde bulundurularak bir numunenin etkilenmemis olma olasiligidir.

Bu oranin hesaplanmasi fetal fraksiyondaki tahmini belirsizligi de dikkate alir. Sonraki hesaplamalar igin oranin
dogal logaritmasi kullanilir. Test yazilimi, anéploidinin tespit edilmesi icin her bir hedef kromozom ve hedef
numune icin LLR'yi degerlendirir.

X ve Y kromozomlarina ydnelik istatistikler, otozomlar i¢in kullanilan istatistiklerden farklidir. Kiz olarak
tanimlanan fetusler igin, SCA kararlar LLR ve normallestiriimis kromozal degerin siniflandirma mutabakatini
gerektirir.2 [45,X] (Turner sendromu) igin ve [47,XXX] icin 6zel LLR puanlari hesaplanir. Erkek olarak
tanimlanan fetUslere yonelik olarak [47,XXY] (Klinefelter sendromu) veya [47,XYY] icin SCA kararlar X ve Y
kromozomlart icin normallestiriimis kromozal degerleri (NCV_X ve NCV_Y) arasindaki iliskiye dayandirilabilir.
NCV_X degerinin dploid kiz numuneleri igin gdzlemlenen aralikta oldugu erkek fetlslere ait numuneler
[47,XXY] olarak adlandirlabilir. NCV_X degeri dploid erkek numunelerine yonelik gézlemlenen aralikta olan
ancak Y kromozomunun yuksek temsil edildigi erkek numunelere ait numuneler [47,XYY] olarak
adlandirilabilir.

Bazi NCV_Y ve NCV_X degerleri sistemin SCA tayini yapma yetenegini asar. Bu numuneler XY siniflandirmasi
acisindan Rapor Edilemez sonucu Uretir. Tum diger KK metriklerinin basaril olmasi durumunda bu numuneler
icin yine de otozomal sonuglar sunulur.

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

2BianchiD, Platt L, Goldberg J ve ark. Genome Wide Fetal Aneuploidy Detection by Maternal Plasma DNA
Sequencing. Obstet Gynecol. 2012;119(5):890-901. doi: 10.1097/a0g.0b013e31824fH 482.
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Analiz KK

Analitik KK metrikleri, analiz sirasinda hesaplanan metriklerdir ve beklenen davranistan ¢cok fazla sapan
numuneleri tespit etmek icin kullanilir. Bu metriklerde basarisiz olan numunelere ydnelik veriler glvenilmez
olarak varsayllacak ve basarisiz olarak isaretlenecektir. Numuneler bu metriklerin beklenen aralklarinin disinda
sonuglar verdiginde NIPT Raporunda bir uyari ya da basarisizlk nedeni olarak KK nedeni sunulur.

Bu KK nedenleri hakkinda daha fazla bilgi igin bkz. KK Nedeni Mesajlari, sayfa 41.

NTC Numuneleri KK

VeriSeq NIPT Cézumu, calistirmanizin bir pargasi olarak NTC numunelerinin eklenmesine olanak sunar. ML
STAR 24 numunelik ve 48 numunelik seriler icin calistirma basina en fazla 2 NTC ve 96 numunelik seriler icin en
fazla 4 NTC olusturabilir. Kag NTC numunesinin eklendigine bakiimaksizin, yazilim her bir havuz basina her
numune i¢in minimum ortalama 4.000.000 eslenen benzersiz pargacigi denetler. Bu nedenle, her bir havuza
2 NTC numunesinden fazlasini eklemeyin. Daha fazla bilgi icin bkz. Sekanslama KK Metrikleri ve Sinirlari, sayfa
31.

NTC numuneleri icin KK durumlari sunlardir:

NTC numunesi igleme —Bir NTC numunesi islenirken, numuneye yonelik kapsam NTC i¢cin beklendigi
Uzere dUsuk oldugunda PASS QC (BASARILI KK) sonucu uygular.

NTC olarak hasta numunesi—NTC olarak isaretlenmis bir hasta numunesi islendiginde, yiksek kapsam
tespit edilir. Numune NTC olarak isaretlendiginden, yazilim numune KK durumunu su nedenle FAIL
(BASARISIZ) olarak isaretler: NTC SAMPLE WITH HIGH COVERAGE (YUKSEK KAPSAMALI NTC
NUMUNESI)

VeriSeq Tesis Sunucusu v2 Linux tabanl bir igsletim sistemi ¢alistinr ve 7,5 TB veri depolama kapasitesi saglar.
Her sekanslama calistirmasi icin veri boyutunun 25 GB oldugu varsayilirsa sunucu maksimum 300 c¢alistirma
depolayabilir. Minimum depolama kapasitesi kalmadiginda otomatik bir bildirim ddzenlenir. Sunucu, Yerel
Agda kurulur,

Yerel Disk

Test Yazilimi, Tesis Sunucusu Uzerinde kullanici tarafindan kullanilabilecek &zel klasoérler olusturur. Bu klasorler
Samba paylasim protokolt kullanilarak yerel ag Uzerindeki herhangi bir is istasyonu veya dizUstu bilgisayara
eslenebilir.

Klasér Adi Aciklama Erisim
Girdi Sunucuya eslenen yeni nesil sekanslama sistemi tarafindan Oku ve yaz.
olusturulan sekanslama verilerini igerir.
Cikti Yazilim tarafindan olusturulan tim raporlan icerir. Salt okunur.
Yedekleme Veritabani yedeklemelerini icerir. Salt okunur.
W NOT

Yerel diskin eslenmesi Sunucu Mesaj Blogu (SMB) protokolline dayanir. Halihazirda yaziim SMB1 ve SMB2
sUrtimlerini desteklemektedir. Sunucu icin SMB imzalama gereklidir. Eslediginiz cihaz (dizUstU bilgisayar/is
istasyonu) Uzerinde bu versiyonlar etkinlestirin.
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Yerel Veritabani

Test Yaziimi, kitaplik bilgisinin, sekanslama calistirmasi bilgisinin ve analiz sonuclarinin bulundugu yerel
veritabanini muhafaza eder. Veritabani Test Yaziiminin ayriimaz bir parcasidir ve kullanici tarafindan
erisiemez. Sistem, veritabaninin Tesis Sunucusunda yedeklenmesiicin otomatik bir mekanizmaya sahiptir.
Asagidaki veritabani islemlerine ek olarak kullanicilarin veritabanini dizenli olarak harici bir konuma
yedeklemesi tesvik edilir.

Veritabani yedekleme —Veritabaninin bellek kopyasi saatlik, gunlik, haftalik ve aylk dizende otomatik
olarak kaydedilir. Saatlik yedeklemeler gunlik yedekleme olusturulduktan sonra silinir. Ayni sekilde,
haftalik yedeklemeler hazir oldugunda gunlik yedeklemeler silinir. Haftallk yedeklemeler aylik
yedeklemenin olusturulmasinin ardindan silinir ve yalnizca 1 aylik yedek tutulur. Tavsiye edilen uygulama,
yedek klasoérunud yerel NAS'de tutabilecek otomatik bir komut dizisi olusturmaktir.

Veritabani geri yikleme —Veritabani belirtilen herhangi bir yedekleme anlik gérinttstinden geri
yUklenebilir. Geri yikleme islemi yalnizca lllumina Saha Servis MUhendisleri tarafindan yapilir.

Veri yedekleme — Tesis Sunucusu sekanslama ¢alistirmalari igin ana depolama noktasi olarak kullanilabilir
olsa da yalnizca yaklasik 300 ¢alistirma depolayabilir. lllumina baska bir uzun vadeli depolama cihazina
veya NAS'ye yedekleme yapan ve slrekli olarak calisan otomatik bir veri yedekleme diizeni ayarlanmasini
tavsiye eder.

Bakim—Veri yedeklemesi disinda, Tesis Sunucusu kullanicinin herhangi bir bakim gergeklestirmesini
gerektirmez. Test Yazilimi veya Tesis Sunucusunun kendisine ydnelik gincellemeler lllumina Teknik
Destek bolumu tarafindan saglanir.

Verileri Argivleme

Girdi ve cikti dizinlerini arsivieme yontemini belirlemek icin yerel BT tesis arsivieme politikaniza bakin. Test
Yaziimi, girdi dizininde kalan disk alanini izler ve kalan depolama kapasitesi 1 TB’in altina dusttigiinde e-posta
yoluyla kullanicilar bilgilendirir.

Veri depolama igin Tesis Sunucusunu kullanmayin. Verileri Tesis Sunucusuna aktarin ve dlzenli bir programa
gore arsivleyin.

cfDNA analizi is akislyla uyumlu tipik bir sekanslama calistirmasi yeni nesil sekans cihazi ¢calistirmalari icin 25-30
GB gerektirir. Gergek calistirma klasoérl boyutu nihai kiime yogunluguna bagldir.

Verileri yalnizca sistem bos oldugunda ve hicbir analiz veya sekanslama calistirmasi yapimadigi sirada
arsivleyin.

Sunucu Sirucilerini Esleme

Tesis Sunucusu Microsoft Windows bulunan herhangi bir bilgisayara bagimsiz olarak eslenebilecek 3 klasére
sahiptir:

girdi—Sekanslama verisi klasérlerine esler. Sekanslama sistemine bagl bilgisayara tanitin. Girdi klasértine
veri akisl igin sekanslama sistemini yapilandirin.

¢ikti—Sunucu analizi raporlarina ve test islemi raporlarina esler.
yedekleme —Veritabani yedekleme dosyalarina esler.
Her bir klasoru eslemek igin:
1 Tesis Sunucusu alt agdi icerisindeki bilgisayarda oturum acin.
2 Computer (Bilgisayar) 6gesine sag tiklayin ve Map network drive (Ag sUrtclsinU esle) 6gesini secin.

3 Drive (Surtucu) asagr acllr listesinden bir harf secin.
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4 Folder (Klasor) alanina \\<VeriSeq Tesis Sunucusu v2 IP adresi>\<klasdr adi> girin.
Ornegin: \\10.50.132.92\input.

5 Kullanici adi ve parola girin.
Basariyla eslenen klasorler bilgisayara tanitimis olarak gértndr.
*I'E NOT
Yerel diskin eslenmesi Sunucu Mesaj Blogu (SMB) protokoltine dayanir. Halihazirda yaziim SMB1 ve SMB2

strtmlerini desteklemektedir. Sunucu igin SMB imzalama gereklidir. Eslediginiz cihaz (dizUstu bilgisayar/is
istasyonu) Uzerinde bu versiyonlan etkinlestirin.

Sunucuyu Yeniden Baslatma

' iy NOT
' Yalnizca Servis Mihendislerinin ve Yoéneticilerin sunucuyu yeniden baslatma izni vardir.
Sunucuyu yeniden baslatmak icin:
1 Settings (Ayarlar) asagi acllr listesinden Reboot Server (Sunucuyu Yeniden Baglat) 6gesini secin.

2 Sistemi yeniden baslatmak icin Reboot (Yeniden Baslat) dgesini secin veya yeniden baslatmadan ¢ikmak
icin Cancel (iptal Et) dgesine tiklayin.

3 Sunucuyu kapatmak icin bir neden girin.
Neden, sorun giderme amagclari icin kaydedilir.
gy NoOT
Sistemi yeniden baglatmak birkag dakika strebilir.

Sunucuyu Kapatma

*I'E NOT
Yalnizca Servis MUhendislerinin ve Yoneticilerin sunucuyu kapatma izni vardrr.
Tesis Sunucusunu kapatmak icin:
1 Settings (Ayarlar) asagi acllr listesinden Shut Down Server (Sunucuyu Kapat) édgesini secin.
2 Tesis Sunucusu'nu kapatmak icin Shut Down (Kapat) égesini veya kapatmadan gikmak icin Cancel (iptal)
ogesini secin.

3 Tesis Sunucusunu kapatmak icin bir neden girin.
Neden, sorun giderme amagclari icin kaydedilir.

Beklenmeyen Kapatmadan Kurtarma

Analiz islemi sirasinda gug¢ kesintisi yasanmasi veya kullanicinin yanlslikla kapatmasi durumunda sistem:
Onyliklemeden sonra otomatik olarak Test Yaziimini yeniden baslatir.

Analiz calistirmanin basarisiz oldugunu anlar ve islenmek Uzere kuyruga alinmasi i¢in galistirmayi yeniden
gdnderir.

Analiz basaril bir sekilde tamamlandiginda c¢ikti olusturur.

*I'E NOT
Analiz basarisiz olursa Test Yazilimi sistemin islemi en fazla 3 kez analiz icin yeniden géndermesine izin verir.
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Ek A KK Metrikleri

Miktar Tayini KK Metrikleri ve Sinirlari
Sekanslama KK Metrikleri ve Sinirlari

Miktar Tayini KK Metrikleri ve Sinirlari

Metrik Aciklama Alt Sinir Ust Sinir Gerekce
standard_r_squared Olgtin egrisi modelinin 0,980 Gegcerli degil  Log-log alandaki zayif
R kare degeri. dogrusalligr gbsteren dlgln
egrisi modelleri gercek numune
konsantrasyonlarinin iyi
ongdrlculeri degildir.
standard_slope Olclin egrisi modelinin 0,95 1,15 Beklenen performans bantlannin
egimi. disina egimli dl¢ctn egrisi
modelleri guvenilmez bir modeli
belirtir.
cen_library_pg_ul izin verilen maksimum Gegerli 1000 pg/pl Spesifikasyonlarn asan,
numune degil hesaplanmis DNA
konsantrasyonu. konsantrasyonlarina sahip
numuneler asin genomik DNA
kontaminasyonu ifade eder.
median_ccn_pg_ul Serideki tim numuneler 16 pg/ul Gecerlidegil  Uygun hacimli bir sekanslama
icin hesaplanmis havuzu, fazla sayida asir
medyan konsantrasyon derecede seyreltiimis
degeri. numunelere sahip olamaz.
YUksek sayida seyreltiimis
numunelerin bulundugu seriler
numune hazirlama igleminin
basarisizigini belirtir.
Sekanslama KK Metrikleri ve Sinirlari
Metrik Aciklama Alt Sinir Ust Sinir Gerekce
cluster_ Sekanslama kiimesi 152.000/mm? 338.000/mm? DasUk kime yogunluguna sahip akis
density yogunlugu. hucresi yeterli okuma Uretmez. Asir
kimelenmis akis hicreleri genellikle
dusUk kaliteli sekanslama verisi Uretir.
pct_pf Saflik filtresini gegen >%50 Gecerli degil Asin distk %PF degerine sahip akis
yuzde okumalari. hicreleri anormal taban ifadesine
sahip olabilir ve muhtemelen PF
okumalariyla ilgili sorunlar belirtir.
prephasing Prefaz fraksiyonu. Gegerli degil <0,003 VeriSeq NIPT C6zimu v2 icin ampirik
olarak optimize edilmis tavsiyeler.
phasing Fazlama fraksiyonu. Gegerli degil <0,004 VeriSeq NIPT C6zUmu v2 icin ampirik
olarak optimize edilmis tavsiyeler.
predicted_ Her numune igin >4.000.000 Gegcerli degil Normal poptlasyon genelinde
aligned_ benzersiz olarak eslenen minimum go&zlemlenen NES olarak
reads parcaciklarnn tahmini belirlenir.

ortalama sayisl.
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Sistem Raporlannin Ozeti - ... 33
Rapor Olusturma EKINIKIEr .. 34
Sonug ve Bildirim Rap O ar ... L 36
IO RO - - 47

Test Yaziimi iki kategoride rapor olusturur:
Sonugc ve bildirim raporlari.
islem raporlari.

Ayrica iki rapor turl bulunur:

Bilgi amacgh—Testin ilerleyisi hakkinda bilgi saglayan ve belirli bir adimin tamamlandigini teyit etmede
kullanilabilecek islemle ilgili rapor. Rapor ayrica KK sonuglari ve kimlik numaralari gibi bilgiler de saglar.

Eyleme ydnelik —Bir sistem olayi veya kullanici eylemi tarafindan tetiklenen, kullanicinin ilgisini gerektiren
asenkron rapor.

Bu boélim her bir raporu aciklamakta ve LIMS entegrasyonu icin rapor ayrintilarini saglamaktadir.

Cikti Dosyalari

Test Yaziimi raporlari, salt okunur Cikti klasér olarak kullanici stirlicUsUne eslenen Tesis Sunucusu dahili sabit
strdcusunde olusturulur. Her rapor, dosyanin degistirildigini dogrulamak igin kullanilan ilgili standart MD5
saglama dosyaslyla birlikte olusturulur.

TUm raporlar, sekmeyle ayriimis olarak dtz metin bigimindedir. Raporlar herhangi bir metin dtzenleyiciyle
veya Microsoft Excel gibi tablolanmig veri programiyla agilabilir.
Rapor Dosyasi Yapisi

Test Yazilmi raporlar Cikti klasérl altina 6zel bir yapida kaydeder.
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Sekil 5 Test Yaziimi Raporlari Klaséri Yapisi

le'l] Seri Adi

Yedekleme

islem bagariyla tamamlandiginda
i olusturulan rapor

- Kullanici tarafindan dizenlenen asenkron
iptal etme/gecersiz kilma eylemi

Test Yaziimi, Seri Adi klasérine raporlar asagidaki diizende kaydeder:

> Ana klasor (Seri Adi klasér()-Sonuclari sunan veya LIMS tarafindan olusturulan e-posta bildirimleriyle iliskili
raporlariicerir. Ayrintilar icin bkz. Sonug ve Bildirim Raporlari, sayfa 36.

» ProcessLogs klasérii—islemle ilgili raporlar icerir. Ayrintilar igin bkz. [slem Raporlari, sayfa 47
TUm raporlara ait bir liste icin bkz. Sistem Raporlarinin Ozeti, sayfa 33.

Sistem Raporlarinin Ozeti

Rapor Rapor

Rapor Adi Rapor Dosyasi Adi Bicimi

Tiru Birimi
NIPT Raporu islemeye  Havuz/akis  <seri_adi>_<havuz_tlrii>_<havuz_barkodu>_<akishiicresi>_nipt_
Uygun hicresi report_<YYYYAAGG_ssddss>.tab
Tamamlayici Rapor Bilgi Havuz/akis  <seri_adi>_<havuz_tlri>_<havuz_barkodu>_<akishlicresi>_
Amacli hicresi supplementary_report_<YYYYAAGG_ssddss>.tab
Numune Gecersiz iglemeye Numune <seri_adi>_<numune_barkodu>_sample_invalidation_report_
Kilma Raporu Uygun <YYYYAAGG_ssddss>.tab
Numune Iptali islemeye  Numune <seri_adi>_<numune_barkodu>_sample_cancellation_report_
Raporu Uygun <YYYYAAGG_ssddss>.tab
Havuz Yeniden Test islemeye  Havuz <seri_adi>_<havuz_tlri>_pool_retest_request_<YYYYAAGG_
Talebi Raporu Uygun ssddss>.tab
Seri Baslatma Bilgi Seri ProcesslLogs/<seri_adi>_batch_initiation_report_<YYYYAAGG_
Raporiar Amacli ssddss>.tab
Seri Gecgersiz Kilma Bilgi Seri ProcesslLogs/<seri_adi>_batch_invalidation_report_<YYYYAAGG_
Raporlan Amacli ssddss>.tab
Kitaplik Numunesi Bilgi Seri ProcesslLogs/<seri_adi>_library_sample_report_<YYYYAAGG_
Raporu Amagcli ssddss>.tab
Kitaplik Reaktifi Bilgi Seri ProcessLogs/<seri_adi>_library_reagent_report_<YYYYAAGG_
Raporu Amagli ssddss>.tab
Belge No 1000000086784 vO1 TUR 33
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Rapor Rapor L
Rapor Adi Tird Birimi Rapor Dosyasi Adi Bigimi
Kitaplik Laboratuvar Bilgi Seri ProcesslLogs/<seri_adi>_library_labware_report_<YYYYAAGG_
Donanimi Raporu Amacl ssddss>.tab
Kitaplik Miktar Tayini Bilgi Seri ProcesslLogs/<seri_adi>_library_quant_report_<YYYYAAGG_
Raporu Amacli ssddss>.tab
Kitaplik [slem Bilgi Seri ProcessLogs/<seri_adi>_library_process_log.tab
Gunlagd Amagli
Havuz Raporu Bilgi Havuz ProcesslLogs/<seri_adi>_<havuz_barkodu>_pool_report_

Amacli <YYYYAAGG_ssddss>.tab
Havuz Gecersiz Bilgi Havuz ProcesslLogs/<seri_adi>_<havuz_barkodu>_pool_invalidation_report_
Kilma Raporu Amacl <YYYYAAGG_ssddss>.tab
Sekanslama Raporu Bilgi Havuz/akis  ProcesslLogs/<seri_adi>_<havuz_tlrl>_<havuz_barkodu>_

Amacli hucresi <akighlicresi>_sequencing_report_<YYYYAAGG_ssddss>.tab
Basarisiz Analiz Bilgi Havuz/akis  ProcesslLogs/<seri_adi>_<havuz_barkodu>_analysis_failure_report_
Raporu Amagli hicresi <YYYYAAGG_ssddss>.tab

Rapor Olusturma Etkinlikleri

Rapor Aciklama Olusturma Etkinligi

NIPT Raporu Basarili analiz ¢alistirmasinin nihai sonuglarini icerir. e Sekanslama c¢alistirmasi analizi
tamamlanir.

Tamamlayici Basarili analiz calistirmasina iliskin tamamlayici sonuclari e Sekanslama ¢alistirma analizi ve

Rapor icerir. NIPT raporunun her ikisi de
tamamlanir.

Numune Gegersiz kilinan numune hakkinda bilgi igerir. e Kullanici bir numuneyi gecersiz kilar.

Gecgersiz Kilma

Numune iptali

iptal edilen numune hakkinda bilgi icerir.

e Kullanici bir numuneyi iptal eder.

Havuzu Yeniden
Test Etme Talebi

Mevcut bir seriden olusturulabilecek ikinci havuzu belirtir.

Havuz yeniden test durumu hakkinda bilgi igerir. !

e Kullanici bir havuzu gecersiz kilar.

Seri Baglatma

Yeni seri isleminin basladigini belirtir.

e Kullanici yeni bir seri baslatir.

Seri Gegersiz
Kilma

Kullanici tarafindan baslatilan gegersiz kiinmis seri
hakkinda bilgi icerir.

e Seri gecgersiz kilinr.

Kitaplk
Numunesi

Serideki tim numuneleri listeler.

e Seri gecersiz kilinir.

e Kitaplk Hazirlama yontemi
tamamlanir.

e Seri miktar tayini basarisiz.

Kitaplik Reaktifi

Kitaplik islem reaktifi bilgileri icerir.

e Seri gecersiz kilinir.

e Kitaplk Hazirlama yontemi
tamamlanir.

e Seri miktar tayini basarisiz.

Kitaplk
Laboratuvar
Donanimi

Kitaplik islem laboratuvar donanimi bilgileri i¢erir.

e Seri gecersiz kilinir.

e Kitaplk Hazirlama yontemi
tamamlanir.

e Seri miktar tayini basarisiz.

Kitaplik Miktar
Tayini

Kitaplik miktar tayini test sonuclarini icerir.
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Rapor Aciklama Olusturma Etkinligi
Kitaplik islem Kitaplik islemi sirasinda gergeklestirilen adimlar igerir. e Seri gecgersiz kilinr.
Gunlugu e Kitaplik Hazirlama yontemi
tamamlanir.
e Seri miktar tayini basarisiz.
e Seri islemi tamamlanir.
Havuz Numune havuzlama hacimlerini igerir. * Havuzlama yontemi tamamlanir.

Havuz Gecersiz
Kilma

Kullanici tarafindan baslatilan gecersiz kiinmis havuz
hakkinda bilgi igerir.

e Kullanici bir havuzu gecersiz kilar.

Sekanslama

Sekanslama KK sonuglarini igerir.

e Sekanslama KK basarili.
e Sekanslama basarisiz.

e Sekanslama zaman asimina ugrar.

Basarisiz Analiz

Basarisiz havuz icin analiz bilgilerini icerir.

e Sekanslama c¢alistirmasi analizi
basarisiz olur.

" Kullanicl, maksimum havuz sayisini asmamis gecerli seriden bir havuzu gecersiz kilar.
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NIPT Raporu

VeriSeq NIPT Test Yaziimi v2 icin NIPT Raporu havuzdaki her bir numune igin satir basina bir numune olarak bigimlendiriimis kromozom
siniflandirma sonuglariniigerir.

Siatun

batch_
name

sample_
barcode

sample_
type

sex_chrom

screen_
type

flowcell

Aciklama
Seri adl.

Benzersiz numune barkodu.

Laboratuvar kullanici veya toplama

noktasindan saglanan numune turt bilgileri.
Andéploidi siniflandirmasi sunumunu belirler.

Cinsiyet kromozomu analizi talep edildi.
Cinsiyet kromozomu bilgileri ve andploidi
siniflandirmasinin sunumunu belirler.

Tarama turd.

Sekanslama akis hicresi barkodu.

On Ayar Degeri Secenekleri
Gegcerli degil.

Gecerli degil.

Asagidakilerden biridir:
e Tekiz-Tek embriyolu gebelik.
e |kiz—-Cok embriyolu gebelik.

e Kontrol-Bilinen cinsiyet ve andploidi siniflandirmasi

kontrol numunesi.

e NTC-Sablonsuz kontrol numunesi (DNA yok).

e Belirtiimemig—Bu numune icin numune trd
saglanmadi.

Asagidakilerden biridir:

e Evet-Cinsiyet kromozomu andploidisi ve cinsiyet

raporlamasi talep edildi.

e Hayir—-Cinsiyet kromozomu andploidisi ve cinsiyet

raporlamasi talep edilmedi.

e SCA-Cinsiyet kromozomu anoploidisi raporlamasi
talep edildi, cinsiyet raporlamasi talep edilmedi.
e Belirtiimemis-Bu numune igin cinsiyet kromozomu

raporlama se¢enegi saglanmadi.

Asagidakilerden biridir:

e Temel- 13, 18 veya 21. kromozomlarn tarama.

e Genom geneli- Tim genomu tarama.
e Belirtiimemig- Bu numune igin tarama turu
saglanmadi.

Gegcerli degil.

Tar

metin

metin

enum

enum

metin

metin

Diizenli ifade

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

On Ayar Degeri
Seceneklerinde belirtilen
degerler.

On Ayar Degeri
Seceneklerinde belirtilen
degerler.

On Ayar Degeri
Seceneklerinde belirtilen
degerler.

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

class_sx

Aciklama

Cinsiyet kromozomu anéploidisi
siniflandirmasi.

On Ayar Degeri Segenekleri Tiir Diizenli ifade

Secilen numune tlrl ve cinsiyet kromozomu class_  On Ayar Degeri
raporlama segeneklerine bagl olarak asagidakilerden SX Seceneklerinde belirtilen
biri: degerler.

* ANOMALY DETECTED - XO (ANOMALI SAPTANDI
— X0O) —Monozomi X.

o ANOMALY DETECTED — XXX (ANOMALI SAPTANDI
- XXX) - Trizomi X.

* ANOMALY DETECTED - XXY (ANOMALI SAPTANDI
— XXY) —Erkek fetlste 2 X kromozomu.

e ANOMALY DETECTED — XYY (ANOMALI SAPTANDI
- XYY)—2'Y kromozomu.

* NO ANOMALY DETECTED (ANOMALI
SAPTANMADI) —Negatif numune ve cinsiyet rapor
edilmedi.

* NO ANOMALY DETECTED — XX (ANOMALI
SAPTANMADI - XX) —Kiz fetus ile negatif numune.

* NO ANOMALY DETECTED — XY (ANOMALI
SAPTANMADI - XY) —Erkek fetUs ile negatif
numune.

e NOT REPORTABLE (CINSIYET KROMOZOMLARI
RAPORLANABILIR DEGIL) — Yazilim cinsiyet
kromozomunu rapor edemedi.

e NO CHR Y PRESENT (Y KROM MEVCUT DEGIL) —
Y kromozomu tespit edilmeyen ikiz gebelik.

e CHRY PRESENT (Y KROM MEVCUT) — Y
kromozomu tespit edilen ikiz gebelik.

e CANCELLED (IPTAL EDILDI) — Numune kullanici
tarafindan iptal edildi.

¢ INVALIDATED (Gegersiz Kilindi) - Numune KK
basarisiz oldu veya kullanici tarafindan gecersiz
kilindi.

e NOT TESTED (TEST EDILMEDI) - Cinsiyet
kromozomu test edilmedi.

e NA— Kategori numune icin gecerli degil.
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Situn Aciklama

class_auto  Otozomlarda andploidi siniflandirmasi.
Numune icin secilen tarama turinde bir
anomali varsa ANOMALI SAPTANDI olarak

raporlanir.

anomaly_ Tum rapor edilebilir anomalileri aciklayan

description  ISCN stili dize. Birden fazla anomali noktali
virgUlle ayrnilir.

qc_flag KK analizi sonuclari.

Yalnizca WARNING (UYARI) ve PASS
(BASARILI) gc_flag degerleri ile sonuglar
raporlanir. Diger hicbir deger ile raporlanmaz.

On Ayar Degeri Segenekleri Tar

Asagidakilerden biridir: metin

o ANOMALY DETECTED (ANOMALI SAPTANDI) —
Otozomal kromozomal anomali saptandi.

e NO ANOMALY DETECTED (ANOMALI
SAPTANMADI) — Otozomal anomali saptanmadi.

e CANCELLED (IPTAL EDILDI) — Numune kullanici
tarafindan iptal edildi.

e INVALIDATED (Gegersiz Kilindi) - Numune KK
basarisiz oldu veya kullanici tarafindan gecersiz
kilindi.

e NA— Kategori numune igin gegerli degil.

DETECTED: (SAPTANDI:) ifadesinin ardindan metin
kromozom sirasina goére asagidaki bicimlerde

bitistirilen noktali virgulle aynlan dizeler gelir:

(\+]-)[12]?[0-9]
(delldup)\([12]?[0-9\\(((pla)[0-91{1,2}(\.[0-9]{1,2})?)

{21\

XOXXXIXXY XYY

veya NO ANOMALY DETECTED (ANOMALI
SAPTANMADI) | NA (GECERLI DEGIL) | INVALIDATED
(GECERSIZ KILINDI) | CANCELLED (iPTAL EDILDI).

Asagidakilerden biridir: enum
* PASS (BASARILI)

e WARNING (UYARI)

e FAIL (BASARISIZ)

e CANCELLED (IPTAL EDILDI)

¢ INVALIDATED (GECERSIZ KILINDI)

e NTC_PASS (NTC_BASARILI)

Diizenli ifade

On Ayar Degeri
Seceneklerinde belirtilen
degerler.

Anomali Aciklama Kurallan
béliminde aciklanan diger
degerler ve noktali virgtille
aynlan dizeler.

On Ayar Degeri
Seceneklerinde belirtilen
degerler.
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Siatun

gc_reason

ff

Aciklama

Basarnsiz KK veya uyar bilgileri.

Tahmini fetal fraksiyon.

On Ayar Degeri Segenekleri

Asagidakilerden biridir:

e NONE (HICBIRI) (KK durumu = BASARILI)

e MULTIPLE ANOMALIES DETECTED (BIRDEN FAZLA
ANOMALI SAPTANDI) (KK durumu = UYARI)

* FAILED iFACT (BASARISIZ iFACT)

» DATA OUTSIDE OF EXPECTED RANGE (BEKLENEN
ARALIGIN DISINDA VERI)

o FRAGMENT SIZE DISTRIBUTION OUTSIDE OF
EXPECTED RANGE (BEKLENEN ARALIGIN DISINDA
PARCACIK BOYUTU DAGILIMI)

* FLOWCELL DATA OUTSIDE OF EXPECTED RANGE
(BEKLENEN ARALIGIN DISINDA AKIS HUCRESI
VERISI)

e FAILED TO ESTIMATE FETAL FRACTION (FETAL
FRAKSIYON TAHMINi BASARISIZ)

e SEQUENCING
DATA OUTSIDE OF EXPECTED RANGE (BEKLENEN
ARALIGIN DISINDA SEKANSLAMA VERISI)

o UNEXPECTED DATA (BEKLENMEYEN VERI)

e NTC SAMPLE WITH HIGH COVERAGE (YUKSEK
KAPSAMALI NTC NUMUNESI)

e CANCELLED (iPTAL EDILDI)

e INVALIDATED (GECERSIZ KILINDI)

Fetlsten alinan yizde numunesi cfDNA'sI en yakin
tam saylya yuvarlanir. %1'den az sonuglar <%1 olarak
sunulur.

Tar

metin

metin

Diizenli ifade

On Ayar Degeri
Seceneklerinde belirtilen
degerler.

Gecerli degil.
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Anomali Aciklama Kurallari

VeriSeq NIPT Test Yazilimi v2 analizi bir anomali saptarsa NIPT Raporundaki anomaly_description alaninda
DETECTED (SAPTANDI) ifadesi ve bir metin dizesi gorintllenir. Bu metinde, Uluslararasi Sitojen NomenklatUri
Daimi Komitesi (ISCN) stiline gére tim raporlanabilir anomaliler agiklanmaktadir. Dize, noktali virgullerle ayrilan
birden fazla 6geden olusur. Her bir 6ge, bir otozomdaki trizomi ya da monozomiyi, cinsiyet kromozomu
andploidisini veya kismi ¢gikarma ya da ¢ogaltmayi temsil eder.

Trizomi ve monozomi dgeleri sirasiyla +<kro> ve -<kro> ile belirtilir; burada <kro> kromozom numarasidir.
Ornegin 5. kromozomda trizomi bulunan bir numune asagidaki sekilde gériintilenir:
+5
6. kromozomda monozomi bulunan bir numune asagidaki sekilde gorintulenir:
-6
Cinsiyet kromozomu anoéploidileriicin dort olasi deger ile birlikte standart gosterim kullanilir;
XO - X kromozomunda monozomiigin.
XXX - X kromozomunda trizomi igin.
XXY - erkeklerde 2 X kromozomu igin.
XYY - erkeklerde 2 Y kromozomu igin.

Kismi cikarmalar veya ¢ogaltmalar yalnizca otozomlar icin rapor edilir ve yalnizca genom geneli taramalarda
goruntdlenir. Kismi cikarma veya ¢ogaltma sdz dizilimi <tUr>(<kro>)(<baslangic bandi><bitis bandi>)
seklindedir; burada:

<tUr> olay turtdur, cikarma icin del veya cogaltma icin dup ifadesi kullanilir.

<kro> kromozom numarasidir.

<Baslangi¢c bandi> olayin baslangicini iceren sito bandidir.

<Bitis bandi> olayin bitisini iceren sito bandidir.
Ornegin 22. kromozomda p14 ile q15 arasindaki sito bandinin cogaltma igerdigi bir kismi gikarma veya
cogaltma su sekilde gorunttlenir:

dup (22) (pl4gl5)
anomaly_description alanii¢in U¢ siralama kurali uygulanir:

1 Ogeler, tim kromozom ya da kismi ¢lkarma veya cogaltma olmasindan bagimsiz olarak kromozom
numarasina gore siralanir. Varsa cinsiyet kromozomu anoploidisi en son gértntulenir.

2 Aynikromozomdaki ¢gikarma veya ¢ogaltmalar igin gikarmalar gogaltmalardan énce siralanir.

3 Ayni kromozomdaki ayni tirde kismi ¢clkarma veya ¢cogaltmalar, Tamamlayici Raporda gértintilenen
baslangic bazina gére siralanir.
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KKNedeniMesajlar

NIPT Raporundaki gc_reason sttunu, analiz sonuclarn analitik KK metrigi icin beklenen araligin disina
ciktiginda basarisiz KK ya da uyari gértintuler. Basarisiz KK belirtilen NIPT Raporu alanlarina karsilik gelen
kromozom andploidisi, cinsiyet siniflandirmasi, tamamlayici rapor sonuglari ve tahmini fetal fraksiyon icin tUm
sonuglarin bastirimasina neden olur: class_auto, class_sx, anomaly_description ve ff.

KK Nedeni Mesaji

FAILED iFACT (BASARISIZ iIFACT)

DATA OUTSIDE OF EXPECTED RANGE (BEKLENEN
ARALIGIN DISINDA VERI)

FRAGMENT SIZE DISTRIBUTION OUTSIDE OF
EXPECTED RANGE (BEKLENEN ARALIGIN DISINDA
PARCACIK BOYUTU DAGILIMI)

FLOWCELL DATA OUTSIDE OF EXPECTED RANGE
(BEKLENEN ARALIGIN DISINDA AKIS HUCRESI
VERISI)

FAILED TO ESTIMATE FETAL FRACTION (FETAL
FRAKSIYON TAHMINiI BASARISIZ)

SEQUENCING DATA OUTSIDE OF EXPECTED RANGE
(BEKLENEN ARALIGIN DISINDA SEKANSLAMA
VERISI)

UNEXPECTED DATA (BEKLENMEYEN VERI)

MULTIPLE ANOMALIES DETECTED (BIRDEN FAZLA
ANOMALI SAPTANDI)

NTC SAMPLE WITH HIGH COVERAGE (YUKSEK
KAPSAMALI NTC NUMUNESI)

Belge No 1000000086784 vO1 TUR
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Aciklama

bagimsiz Fetal Anéploidi Guven Testi (IFACT) —
Sistemin belirtilen numune konusunda karar
vermek Uzere istatistiksel gliveni olup olmadigini
belirlemek igin fetal fraksiyon tahminini kapsamla
iliskili calistirma metrikleri ile birlestiren KK
metrigidir.

Oploid kapsamina gére ortalama sapma galisilan
veri dagilimi ile tutarll degil. Muhtemelen
kontaminasyondan veya hatall numune
islemeden kaynakil.

Parcacik boyutu dagimi ¢alisilan veri dagilimi ile
tutarli degil. Muhtemelen kontaminasyondan
veya hatall numune islemeden kaynakli.

Akis hiicresi verileri galisilan veri dagilimi ile tutarl
degil. Olasilikla akis hicresi kurulumundaki bir
hatadan kaynaklanir.

Gegerli bir fetal fraksiyon tahmini olusturulamiyor.

Girilen sekanslama verileri ¢calisilan veri dagiimi
ile tutarli degil. Muhtemelen kontaminasyondan
veya hatall numune islemeden kaynakli.

Rapor, bu tabloda listelenen diger
KK nedenlerine karsilik gelmeyen bir KK sorunu
olusturur.

Numunede iki veya daha fazla rapor edilebilir
anomali (tam kromozom anoploidileri ve kismi
clkarmalar veya ¢ogaltmalar dahil) saptandi.
Birden fazla anomalinin saptanmasi, numunenin
yanlig islendigi ya da maternal malignite gibi
daha nadir bir olay isaret edebilir.

Bu mesaj bir uyandir. Basarnsiz KK temsili degildir.
Saptanan anomalileri gérlntileyebilmeniz igin
sonugclar raporlanir. Ancak numuneyi yeniden
islemeniz gerekebilir.

NTC numunesi i¢in yliksek kapsam tespit edildi
(DNA materyali beklenmiyor). Muhtemelen
kontaminasyondan veya hatall numune
islemeden kaynaklr.

Tavsiye
Edilen
Eylem

Numuneyi
yeniden
isleyin.

Numuneyi
yeniden
isleyin.

Numuneyi
yeniden
isleyin.
Numuneyi
yeniden
isleyin.
Numuneyi
yeniden
isleyin.
Akis
hlcresini

yeniden
sekanslayin.

lllumina
Teknik
Destek
bolimu ile
iletisim
kurun.
Numuneyi
yeniden
isleyin.

Numuneyi
yeniden
isleyin.
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KK Nedeni Mesaji

Aciklama

Tavsiye
Edilen
Eylem

CANCELLED (iPTAL EDILDI)

Numune bir kullanici tarafindan iptal edildi.

Gegerli
degil.

INVALIDATED (GEGERSIZ KILINDI)

Numune bir kullanici tarafindan gecersiz kilindi.

Gegerli
degil.
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Tamamlayici Rapor

Tamamlayici Rapor seri, numune veya bolge temelinde ek metriklere iliskin verileriicerir. Bu raporda her satir bir metrigi temsil eder. Ayni seri,
numune veya bolge icin birden fazla metrik gecerlidir.
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Sekme ile ayrilan dosyada, asagidaki tabloda aciklandigi sekilde alti sttun bulunur.

Situn Aciklama Tar Diizenli ifade

flowcell Akis hucresi barkodu. metin Na-zA-Z0-9_-1{1,36}$

batch_ ilgili serinin ad. metin ANa-zA-Z0-9_-1{1,36}$

name

sample_ Numunenin barkodu. metin Seri basina metrikler icin NA (gegerli degil).

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

region Kismi ¢ikarma veya ¢ogaltma bdlgesinin metin NA (gecerli degil) — seri basina veya numune basina metrikler igin.

aciklamasi veya tim kromozom. chr[12]?[0-9X] — tum kromozom bdlgesi metrikleri icin.

(delldup)\([12]?[0-9X]\)\(((pla)[0-91{1,2}(\.[0-9]{1,2})?){2}\) — kismi gikarma
veya ¢ogaltma bdlgesi metrikleri icin.

metric_ Aciklanan metrigin ad. metin ANa-zA-Z0-9_-1{1,36}$

name

metric_ Metrik degeri. degisiklik Bkz. Tamamlayici Rapor Metrikleri .

value gOsterir

Tamamlayici Rapor Metrikleri

Tamamlayici Rapor, asagidaki metriklere iliskin bilgiler icerir. Her bir metrik seri, numune ve boélge temelinde gértntulenir.

X Kromozomuna iliskin metrikler yalnizca, cinsiyet kromozomu icin Evet ve SCA seceneklerini belirlemeniz durumunda goérintdlenir.

Deger araliklari parantez veya koseli parantez icinde Minimum Deger, Maksimum Deger seklinde gorintllenir. Parantez, sinir degerin araliga

dahil edilmedigini belirtirken kdseli parantezler sinir degerinin aralik dahilinde oldugunu belirtir. Inf, sonsuz ifadesinin kisaltmasi olarak kullanilir.

Duzenli
Metrik Adi Frekans  Aciklama Tar Ifaqe veya
Deger
Araligi
genome_ Seri Sekanslama verilerinin hizalanmasina iliskin koordinat sistemi ve rapor bolgesi koordinatlar. VeriSeq NIPT metin AGRCh37%
assembly basina C6zUmU v2 igin daima GRCh37 seklindedir.
frag_size_ Numune  Gergek ve beklenen kiimulatif pargacik boyutu dagilimlar farklarinin standart sapmasi. kayan (0, Inf)
dist basina noktall
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Dulzenli
Metrik Adi Frekans Aciklama Tar Ifa(ie veya
Deger
Araligi
fetal_fraction ~ Numune  Rapor edilen fetal fraksiyon. kayan (0, 1)
basina noktali
NCV_X Numune  Xkromozomu i¢in normallestirilen kromozom degeri. kayan (-Inf, Inf)
basina Yalnizca cinsiyet kromozomu raporlama sec¢enegdi izin verdiginde gortntilenir. Aksi halde bu metrik noktall
NOT TESTED (TEST EDILMEDI) olarak gériintilenir.
NCV_Y Numune Y kromozomu i¢in normallestirilen kromozom degeri. kayan (-Inf, Inf)
basina Yalnizca cinsiyet kromozomu raporlama segenegi izin verdiginde goruntulenir. Aksi halde bu metrik noktali
NOT TESTED (TEST EDILMEDI) olarak gérintilenir.
number_of_ Numune  Numunede saptanan kismi ¢ikarma veya ¢ogaltma boélgelerinin sayisi. tam (0, Inf)
cnv_events basina sayl
non_ Numune  Filtrelemeden sonra kalan, analiz icin sayllan okuma sayisi. tam (0, Inf)
excluded_ basina sayl
sites
region_ Bolge NIPT Raporundaki anomaly_description alani ile ayni bicimde sistem tarafindan gerceklestirilen bolge metin Tanimda
classification  basina siniflandirmasi. belirtilen
X kromozomu icin hi¢cbir rapor edilebilir cinsiyet kromozomu anomalisi saptanmadiysa boélge siniflandirmasi degerler.
NIPT Raporundaki class_sx degeri ile eslesecektir.
Deger secenekleri (duzenli ifade):
SAPTANDI: (\+]-)[12]?[0-9]
SAPTANDI: (delldup)\[12]?[0-91\(((pla)[0-9]1{1,2}(\.[0-9]{1,2})?){2}\)
ANOMALI SAPTANMADI ‘ ‘
SAPTANDI: (XOXXXXXY XYY)ANOMALI SAPTANMADI- XX[ANOMALI SAPTANMADI - XY|RAPOR
EDILEBILIR DEGIL|]Y KRO MEVCUT|Y KRO MEVCUT DEGIL
kromozom Bolge Kromozom sembolu. metin chr[12]?[0-
basina 9X]
start_base Bolge Bolgeye dahil edilen ilk baz. tam [1, Inf)
basina sayl
end_base Bolge Bolgeye dahil edilen son baz. tam [1, Inf)
basina sayl
start_ Bolge Bolgeye dahil edilen ilk bazin sitojenik bandi. metin (plg)[0-9]
cytoband basina {1,2}(\.[O-
9l{1,2})?
end_ Bolge Bolgeye dahil edilen son bazin sitojenik bandi. metin (plg)[0-9]
cytoband basina {1,2}(\.[O-
9l{1,2})?
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Metrik Adi

region_size_
mb

region_lIr_
trisomy

region_lIr_
monosomy

region_t_
stat_long_
reads

region_
mosaic_ratio

region_
mosaic_lIr_
trisomy

region_
mosaic_lIr_
monosomy

Frekans

Bolge
basina
Bolge
basina

Bolge
basina

Bolge
basina

Bolge
basina

Balge
basina

Balge
basina

Aciklama

Megabaz cinsinden bdlge boyutu.

Balge icin trizomi LLR (Logaritmik Olabilirlik Oranlar) skoru. Degisiklik yok (disomi) kanitina kiyasla trizomi
kanitini belirtir. Bu LLR skoru dnceden belirlenen bir esigi asarsa trizomi olarak adlandirilir.

Kismi gikarmalar veya ¢ogaltmalar icin bu metrik yalnizca tirin kazang (dup) oldugu durumlarda
gorintulenir. Aksi halde bu metrik NA (gecerli degil) olarak gértntalenir.

Bolge icin monozomi LLR skoru. Degisiklik yok (disomi) kanitina kiyasla monozomi kanitini belirtir. Bu LLR
skoru dnceden belirlenen bir esigi asarsa monozomi olarak adlandirilir.

Kismi ¢ikarmalar veya ¢ogaltmalar icin bu metrik yalnizca turlin kayip (del) oldugu durumlarda gérintulenir.
Aksi halde bu metrik NA (gecerli degil) olarak gortntulenir.

Bu metrik yalnizca temel tarama tiiriinii gergeklestirmeyi secerseniz NOT TESTED (TEST EDILMEDI) olarak
goéruntulenir.

Bolge icin tistatistigi. T istatistigi, numunedeki degiskenlige kiyasla boélge ve genomun kalani arasindaki
kapsam farkidir. Bdlgedeki kapsamda herhangi bir kaymanin saptanabilirligini yakalayan sinyal-parazit
metrigidir. "long_reads", bu tistatistigi icin kullanilan kapsamin analizde kullanilan tim pargacik boyutu
araligini icerdigini belirtir.

T istatistigi, LLR skorlarini olusturmak icin numuneye iliskin fetal fraksiyon tahmini ile birlestirilir.

Anoploidi olan fetal materyal oranidir. Bu metrik icin, bélge kapsamindan elde edilen fetal fraksiyonun
numunenin fetal fraksiyonuna orani temel alinir. Fetal fraksiyon degerleri sifira yakin olan numunelerde
mozaik oranlar, hesaplamalarinda kullanilan numune fetal fraksiyon tahminindeki degiskenlikten dolayi
negatif degerler alabilir.

Numunenin fetal fraksiyonu yerine bolgedeki kapsamdan elde edilen fetal fraksiyon kullanilarak hesaplanan
trizomi igin LLR skoru. Kismi ¢ikarmalar veya gogaltmalar igin bu metrik yalnizca tiriin kazang (dup) oldugu
durumlarda gorintilenir. Aksi halde bu metrik NA(gegerli degil) olarak gértnttlenir.

Numunenin fetal fraksiyonu yerine bolgedeki kapsamdan elde edilen fetal fraksiyon kullanilarak hesaplanan
monozomi i¢in LLR skoru. Kismi ¢gikarmalar veya ¢ogaltmalar icin bu metrik yalnizca tirtin kayip (del)
oldugu durumlarda goériinttlenir. Aksi halde bu metrik NA(gecerli degil) olarak gortinttlenir. Bu metrik
yalnizca temel tarama tiriinii gergeklestirmeyi segerseniz NOT TESTED (TEST EDILMEDI) olarak
goérintulenir.

Tar

kayan
noktall

kayan
noktall

kayan
noktall

kayan
noktall

kayan
noktall

kayan
noktall

kayan
noktall

Dulzenli
ifade veya
Deger
Araligi

(0, Inf)

(-Inf, Inf)

(-Inf, Inf)

(-Inf, Inf)

(-Inf, Inf)

(-Inf, Inf)

(-Inf, Inf)
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Numune Gecgersiz Kilma Raporu

Sistem, gecersiz kilinan veya basarisiz olan her bir numune icin bir Numune Gecgersiz Kilma Raporu olusturur.

Situn Aciklama Tur Diizenli ifade
batch_ Seri adl. metin Na-zA-Z0-9_-]
name {1,36}$
sample_ Gecgersiz kilinan numunenin benzersiz barkodu. metin Na-zA-Z0-9_-]
barcode {1,36)$
reason Numune gecersiz kilma islemi icin kullanici tarafindan sunulan metin Na-zA-Z0-9_-]
neden. {1,36}$
operator Numuneyi gecersiz kilan veya basarisiz olmasina neden olan metin Na-zA-Z0-9_ -]
kullanicinin kullanici adi. {1,36}%
timestamp Numune gecersiz kilma isleminin tarihi ve saati. ISO 8601

zaman bilgisi

Numune iptali Raporu

Sistem, iptal edilen her bir numune icin bir Numune iptali Raporu olusturur.

Situn Aciklama Tar Diizenli ifade
batch_name Seri adi. metin Na-zA-Z0-9_-]
{1,36}$
sample_ iptal edilen numunenin benzersiz barkodu. metin Na-zA-Z0-9_-]
barcode {1,36}$
reason Numune iptali islemi icin kullanici tarafindan sunulan metin Na-zA-Z0-9_-]
neden. {1,36}%
operator Numuneyi iptal eden kullanicinin kullanicr adi. metin Na-zA-Z0-9_ -]
{1,36}$
timestamp Numune iptalinin tarihi ve saati. ISO 8601 zaman

bilgisi

Havuz Yeniden Test Talebi Raporu

Havuz Yeniden Test Talebi Raporu gecersiz kilinan bir havuzun yeniden havuzlanabilecegini belirtir. S6z
konusu havuz tird icin olasi iki sekans calistirmasindan (havuzlar) ilki gecersiz kilinirsa sistem Havuz Yeniden
Test Talebi Raporu olusturur.

Situn Aciklama Tir Diizenli ifade
batch_ Seri adl. metin Na-zA-Z0-9_-]
name {1,36}$
pool_type Havuzun tipi. enum A|B|C|E
reason Onceki havuzun gegersiz kilinmasi icin kullanici tarafindan metin Na-zA-Z0-9_-]

belirtilen neden. {1,36}%
timestamp  Talebin tarihi ve saati. ISO 8601 zaman

bilgisi
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islem Raporlari

Seri Baslatma Raporlari

Bir seri baglatildiginda ve plazma izolasyonundan énce basariyla dogrulandiginda sistem bir Seri Baslatma
Raporu olusturur.

Satun Aciklama Tar Diizenli ifade

batch_name Seri adl. metin  A[a-zA-Z0-9_-1{1,36}$

sample_barcode Benzersiz numune barkodu. metin  A[a-zA-Z0-9_-1{1,36}$

sample_type Numune barkodunun numune tiri.  enum  singleton | control | twin | ntc (tekiz | kontrol |
ikiz | ntc)

well Bir numuneyle iligkili kuyu. metin  Ala-zA-Z]{1,1}[0-9]{1,2}$

assay Testin adl. metin  Ala-zA-Z0-9_ -1{1.100}$

method_version Test otomasyon ydntemi versiyonu.  metin ~ VeriSeq v2 NIPT Testi

workflow_manager_ Seri ile iligkili is akisi yoneticisi metin  A[a-zA-Z0-9._ -]{1,100}$

version versiyonu.

Seri Gegersiz Kilma Raporlari

Seri gegersiz kiindiginda veya basarisiz oldugunda sistem Seri Gegersiz Kiima Raporu Olusturur.

Situn Aciklama Tar Diizenli ifade
batch_ Seri adl. metin Na-zA-Z0-9_-]
name {1,36)$
reason Seri gecersiz kilma islemi igin kullanici tarafindan sunulan metin Na-zA-Z0-9_-]

neden. {1,36}$
operator Seriyi gegersiz kilan kullanicinin bas harfleri. metin Ala-zA-Z0-9_ -]

{1,36}3
timestamp  Seri gegersiz kilma isleminin tarihi ve saati. ISO 8601 zaman
bilgisi
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Kitaplik Numunesi Raporu

Basarisiz seri veya serinin gecersiz kilinmasi durumunda, kitapligin basariyla tamamlanmasinda ve miktar
tayininin basariyla tamamlanmasinda sistem bir Kitaplik Numune Raporu olusturur.

Situn Aciklama Tar Diizenli ifade
batch_name Seri adl. metin Na-zA-Z0-9_-]
{1,36}$
sample_barcode Benzersiz numune barkodu. metin Na-zA-Z0-9_-]
{1,36}%
qc_status Test adimlannin tamamlanmasindan sonra numune enum pass | fail (basaril |
durumu. basarisiz)
qc_reason KK durumuna yo6nelik nedenler. metin Na-zA-Z0-9_-]
{1,36}$
starting_volume Plazma izolasyonu sirasinda ml cinsinden kan alma kayan
tipUnun ilk hacmi. noktall
index (dizin) Bir numuneyle iliskili dizin. metin Na-zA-Z0-9_-]
{1,36}%
cen_library_pg_ul pg/ul cinsinden kitaplik konsantrasyonu. kayan
noktall
plasma_isolation_ Plazma izolasyonu gercgeklestirirken kullanicr yorumlar metin Na-zA-Z0-9_ -]
comments (serbest metin). {1,512}%
cfdna_extraction_ cfDNA ekstraksiyonu gerceklestirirken kullanici yorumlari metin Na-zA-Z0-9_ -]
comments (serbest metin). {1,512}$
library_prep_ Kitaplik hazirligr gerceklestirirken kullanici yorumlarn metin Na-zA-Z0-9_ -]
comments (serbest metin). {1,512}$
quantitation_ Miktar tayini gergeklestirirken kullanici yorumlari (serbest metin Na-zA-Z0-9_ -]
comments metin). {1,512}$
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Kitaplik Reaktifi Raporu

Basarisiz seri veya serinin gecersiz kilinmasi durumunda, kitapligin basariyla tamamlanmasinda ve miktar
tayininin basariyla tamamlanmasinda sistem bir Kitaplik Reaktif Raporu olusturur.

Situn Aciklama Tar Diizenli ifade
batch_ Seri adl. metin Ala-zA-Z0-9_-1{1,36}$
name
process iS}_EM:aIt islem biciminde islem adi. Deger segenekleri: metin A[A-Z]{1,36}:[a-z0-9_]
¢ [ZOLASYON —batch_validation, prespin, postspin, data_ {1,36}%
transact.

o EKSTRAKSIYON —setup, chemistry, data_transact.

o KITAPLIK—setup, chemistry, data_transact, complete.

o MIKTAR TAYIiNi—setup, build_standards, build_384,
analysis, data_transact.

e HAVUZLAMA —analysis, setup, pooling, data_transact,

complete.

reagent_ Reaktif adl. metin Na-zA-Z0-9_ -]

name {1,36}%

lot Reaktif barkodu. metin Na-zA-Z0-9_ -]
{1,36}$

expiration_  Uretici biciminde son kullanma tarihi. metin Na-zA-Z0-9:/_ -]

date {1,100}$

operator Kullanicinin kullanici adi. metin Na-zA-Z0-9_ -]
{1,36}$

initiated Reaktifle iliskili baslatma zamani bilgisi. ISO 8601 zaman

bilgisi

Kitaplik Laboratuvar Donanimi Raporu

Sistem, basarisiz seri olmasi veya serinin gecersiz kiinmasi durumunda, kitapligin basariyla tamamlanmasinda
ve miktar tayininin basariyla tamamlanmasinda bir Kitaplik Laboratuvar Donanimi Raporu olusturur.

Situn Aciklama Tar Diizenli ifade
batch_name Seri adl. metin Na-zA-Z0-9_-1{1,36}$
labware_name Laboratuvar donaniminin adi. metin Ala-zA-Z0-9 _-1{1,36}$
labware_barcode Laboratuvar donaniminin barkodu. metin Na-zA-Z0-9 _-1{1,36}$
initiated Laboratuvar donanimiyla iligkili ISO 8601 zaman bilgisi

baslatma zamani bilgisi.
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Kitaplhk Miktar Tayini Raporu

Sistem, miktar tayininin basariyla tamamlanmasi durumunda bir Kitaplik Miktar Tayini Raporu olusturur.

Situn Aciklama Tar Diizenli ifade
batch_name Seri adl. metin Aa-zA-Z0-9_-1{1,36}$
quant_id Sayisal tanimlama. uzun
instrument Miktar tayini cihazinin adi (serbest metin). metin Ala-zA-Z0-9_ -]{1,36}$
standard_r_ R kare. kayan noktali
squared
standard_ Kesisme. kayan noktali
intercept
standard_slope Egim. kayan noktali
median_ccn_pg_ Medyan numune konsantrasyonu. kayan noktali
ul
qc_status Miktar tayini KK durumu. enum pass | fail (basarili |
basarisiz)
qgc_reason Varsa, basarisizligin nedenine dair metin Ala-zA-Z0-9_ -]{1,36}$
aciklama.
initiated Miktar tayiniyle iliskili baslatma zamani ISO 8601 zaman
bilgisi. bilgisi

Kitaplik islem Giinliigii

Sistem, her bir seri isleminin baslangicinda ve tamamlanmasinda ya da basarisiz olmasinda; basarisiz seri
veya serinin gecersiz kilinmasi durumunda ve analizin tamamlanmasinda (her havuz igin olusturulan) bir
Kitaplik Islem GUnlugu olusturur.

Situn Aciklama Tar Diizenli ifade

batch_ Seri adl. metin Aa-zA-Z0-9_-]1{1,36}$

name

process ISLEM:alt islem bigiminde seri islem adi. metin AA-Z]{1,36}:[a-z0-9_]{1,36}$

Deger secgenekleri:

[ZOLASYON —batch_validation, prespin,
postspin, data_transact.
EKSTRAKSIYON —setup, chemistry, data_
transact.

KITAPLIK—setup, chemistry, data_
transact, complete.

MIKTAR TAYINi—setup, build_standards,
build_384, analysis, data_transact.
HAVUZLAMA —analysis, setup, pooling,
data_transact, complete.

operator Kullanicinin bas harfleri. metin ANa-zA-Z0-9_ -]1{1,36}$
instrument  Cihaz adi. metin Ala-zA-Z0-9_ -]{1,36}$
started Seri islemi baslangig tarihi ve saati. ISO 8601
zaman
bilgisi
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Satun Aciklama Tar Diizenli ifade
finished Seri islemi bitis veya hata tarihi ve saati. ISO 8601
zaman
bilgisi
status Gegerli seri. enum completed | failed | started | aborted

(tamamlandi | basarisiz | baslatildi | iptal edildi)

Havuz Raporu

Havuzlama basglatildiktan sonra etkinlik gergeklesirse, kitapligin basariyla tamamlanmasi, serinin basarisiz
olmasi ve serinin gecersiz kilnmasi durumunda sistem bir Havuz Raporu olusturur.

Satun Aciklama Tar Diizenli ifade
batch_name Seri adl. metin ANa-zA-Z0-9_-1{1,36}$
sample_barcode  Benzersiz numune barkodu. metin Aa-zA-Z0-9_-]1{1,36}$
pool_barcode Numuneyle iligkili havuz barkodu. metin ANa-zA-Z0-9_-1{1,36}$
pool_type Numuneyle iligkili havuz tard. enum A|IB|C|E
pooling_volume_  pl cinsinden havuzlama hacmi. kayan

ul noktall

pooling_ Havuzlama gergeklestirirken kullanici yorumlar (serbest metin Na-zA-Z0-9_ -]
comments metin). {1,512}$

Havuz Gecersiz Kilma Raporu

Havuz gecersiz kilindiginda sistem Havuz Gegersiz Kilma Raporu Olusturur.

Satun Aciklama Tar Diizenli ifade

batch_name Seri adl. metin Na-zA-Z0-9_-1{1,36}$

pool_barcode Gecgersiz kilinan havuzun havuz metin Na-zA-Z0-9_-1{1,36}$
barkodu.

reason Havuz gegersiz kilma islemi i¢in metin ANa-zA-Z0-9_ -1{1,36}$
kullanici tarafindan sunulan neden.

operator Havuzu gegersiz kilan kullanicinin bas metin Na-zA-Z0-9_ -]1{1,36}$
harfleri.

timestamp Havuz gecersiz kilma isleminin tarihi ve ISO 8601 zaman bilgisi
saati.
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Sekanslama Raporu

Sistem, sekanslama calistirmasi tamamlandiginda veya sekanslama suresi doldugunda sekanslama
calistirmasi icin bir Sekanslama Raporu olusturur.

Situn Aciklama Tur Diizenli ifade
batch_name  Seri ad.. metin ANa-zA-Z0-9_-1{1,36}$
pool_ Sekanslama c¢alistirmasi ile iliskili havuz barkodu. metin Na-zA-Z0-9_-1{1,36}$
pbarcode
instrument Sekans cihazi seri numarasi. metin Na-zA-Z0-9_ -1{1,36}$
flowcell Sekanslama calistirmasi ile iliskili akis hiicresi. metin Aa-zA-Z0-9_ -1{1,36}$
software_ Sekans cihazinda veri olusturmak Uzere kullanilan metin
version yazilim uygulamasinin/versiyonunun bitisik ifadesi.
run_folder Sekanslama calistirmasi klasoriintn adi. metin Na-zA-Z0-9_ -1+$
sequencing_  Sekanslama calistirmasinin durumu. enum completed | timed out | failed
status (tamamlandi | zaman asimina ugradi |
basarisiz)
qc_status Sekanslama calistirmasinin KK durumu. enum pass | fail | error (basaril | basarnsiz |
hata)
qc_reason KK basansizligina yonelik KK nedenleri, noktali metin ANa-zA-Z0-9_ -1{1,36}$
virgtlle aynimis degerler.
cluster_ Kime yogunlugu (desenler arasindaki her akig kayan
density hicresi icin medyan). noktall
pct_q30 Q30 Uzerindeki ylizde tabanlari. kayan
noktali
pct_pf Filtreyi gecen yluzde okumalar. kayan
noktall
phasing Fazlama. kayan
noktall
prephasing Prefaz. kayan
noktali
predicted_ Tahmini hizalanmis okumalar. uzun
aligned_
reads
started Sekanslama baslangiciyla iliskili zaman bilgisi. ISO 8601
zaman
bilgisi
completed Sekanslama tamamlanmasiyla iliskili zaman bilgisi.  1ISO 8601
zaman
bilgisi
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Basarisiz Analiz Raporu

Sekanslama calistirmasi icin maksimum analiz denemesi sayisi basarisiz oldugunda sistem bir Basarisiz Analiz

Raporu olusturur.

Situn Aciklama Tur Diizenli ifade

batch_name Seri adl. metin Na-zA-Z0-9_-]
{1,36}$

pool_barcode Basarisiz analizle iliskili havuz barkodu. metin Na-zA-Z0-9_-]
{1,36}8

flowcell Basarisiz analizle iligkili akis hiicresi barkodu. metin Na-zA-Z0-9_-]
{1,36}$

sequencing_run_ Basarisiz analizle iligkili Sekanslama Calistirmasi metin Na-zA-Z0-9_]+$

folder klasoru.

analysis_run_status ~ Basarisiz analizle iligkili Sekanslama Calistirmasi metin ANa-zA-Z0-9_1+$

durumu.

timestarted Analiz baslangiciyla iliskili zaman bilgisi. ISO 8601 zaman
bilgisi

timefinished Analiz bitisiyle iligkili zaman bilgisi. ISO 8601 zaman
bilgisi
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VeriSeq NIPT C6zUmU v2 sorun giderme destegdi sunlardan olusur:
Test Yaziimi ve sistem bildirimleri.
Sistem sorunlari icin tavsiye edilen eylemler.
Onceden yilklenmis test verilerini kullanarak koruyucu analiz ve ariza analizi gergeklestirmeye yonelik
talimatlar.
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Test Yazilimi Bildirimleri

Bu bolum Test Yazilimi bildirimlerini aciklar:

ilerleme Bildirimleri

ilerleme bildirimleri test calismasinin normal ilerlemesini belirtir. Bu bildirimler "Faaliyetler" olarak girilir ve herhangi bir kullanici eylemi gerektirmez.

Bildirim Adim Zaman Jyan - E- Tavsiye Edilen
Seviyesi posta Eylem

Seri baslatma Kitaplik Kullanici yeni bir seri olusturur. Faaliyet Evet Gecerli degil.
Hazirhigi

Seri Kitaphidl Tamamlama Kitaplik Kitaplk gecerli seri i¢cin tamamlanir. Faaliyet Hayir Gecerli degil.
Hazirhgi

Havuz Tamamlama Kitaplik Bir seriden havuz olusturulmustur. Faaliyet Hayir Gecerli degil.
Hazirhgi

Sekanslama Basladi Sekanslama  Sistem yeni bir sekanslama veri klasori tespit etti. Faaliyet Hayir Gegerli degil.

Sekanslama KK basarili Sekanslama  Sekanslama calistirmasi tamamlandi ve sekanslama KK Faaliyet Hayir Gecgerli degil.

kontrolU basaril.

Sekanslama Calistirmasi Havuz ile Sekanslama  Sekanslama calistirmasi basariyla bilinen bir havuz ile Faaliyet Hayir Gecerli degil.

iliskilendirildi iliskilendirildi.

Analiz Basladi Analiz Belirtilen sekanslama c¢alistirmasi icin analiz baslatild. Faaliyet Evet Gegerli degil.

Analiz Tamamlandi NIPT Raporu Analiz Analiz tamamlandi ve raporlar olusturuldu. Faaliyet Evet Gecerli degil.

Olusturuldu Sonrasi
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Gecersiz Kilma Bildirimleri

Gecersiz kima bildirimleri, kullanicinin is Akisi Yéneticisi araciligyla bir seriyi veya havuzu gecersiz kimasi nedeniyle sistemde gérilen
etkinliklerdir. Bu bildirimler "Bildirimler" olarak girilir ve herhangi bir kullanici eylemi gerektirmez.

Bildirim

Seri Gegersiz Kilma

Havuzu Gecgersiz Kilma - Yeniden

Havuzda Toplama

Havuz Gecersiz Kilma — ikinci alikot

kullanimi

Sekanslama Tamamla
Gecgersiz Kilindi

Sekanslama KK basar
numuneler gegersizdir

Analiz Tamamlandi Havuz Gegersiz

Kilindi

ndi Havuz

il —Tdm

Adim

Kitaplk
Hazirhigi

Kitaplk
Hazirhg

Kitaplik
Hazirhg

Sekanslama

Sekanslama
KK

Analiz
Sonrasi

Kurtarilabilir Hata Bildirimleri

Kurtarilabilir hatalar, kullanicinin tavsiye edilen eylemi uygulamasi halinde VeriSeq NIPT Test Yazilimi tarafindan kurtarilabilecek durumlardir.

Zamani

Kullanici tarafindan gecersiz kilinan seri.

Kullanici seriye yonelik ilk olasi havuzu (belirli bir tire ait)
gecersiz kildi.

Kullanici seriye yonelik ilk olasi havuzu (belirli bir tlre ait)
gecersiz kildi.

Sekanslama ¢alistirmasi tamamlandi ancak havuz kullanici
tarafindan gecersiz kilindi.

Sekanslama c¢alistirmasi KK kontrolt tamamlandi ancak tim
numuneler gegersizdir.

Analiz tamamlandi ancak havuz kullanici tarafindan gecersiz
kilindi.

Sorun devam ederse lllumina Teknik Destek bolimUne e-posta génderin.

Bildirim

Eksik Cihaz Yolu

Sekanslama igin
Yetersiz Disk Alani

Adim

Sekanslama

Sekanslama

Uyari
Seviyesi
Bildirim
Bildirim
Bildirim
Bildirim
Bildirim

Bildirim

E-
posta
Evet
Evet
Evet
Evet

Evet

Evet

Tavsiye
Edilen Eylem
Gecerli degil.
Gecerli degil.
Gecerli degil.
Gecerli degil.

Gecerli degil.

Gecerli degil.

Zamani Uya.rl . E- Tavsiye Edilen Eylem
Seviyesi posta
Sistem harici sekanslama klasérint Uyari Evet e NAS kullaniliyorsa ag baglantisini kontrol edin. Bkz.

bulamiyor/klasére baglanamiyor.

Tavsiye Edilen Eylem Prosedtrleri, sayfa 60

e Olasl donanim arizasl. Sunucuyu yeniden baslatin.
Sorun devam ederse lllumina Teknik Destek

boélimine e-posta gonderin.

Sistem yeni bir sekanslama veri klasoru Uyar Evet 1. Kullanilabilir disk alanini kontrol edin. Bkz. Tavsiye

tespit etti ancak veri icin yeterli disk alani
olmadigini tahmin ediyor.

Edilen Eylem Proseddrleri, sayfa 60.
2. Disk alanini bosaltin veya verileri yedekleyin. Bkz.

Tavsiye Edilen Eylem Proseddrleri, sayfa 60.
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Bildirim Adim
Sekanslama Sekanslama
Calistirmasi

Gecgersiz Klasor

Sekanslama Sekanslama
Basladi Ancak
Havuz Barkodu

Dosyasl Eksik

Sekanslama Sekanslama
Calistirmasinin
Tamamlanmasi

Dogrulanamiyor

Eksik Numune On Analiz

Nitelikleri

Numune Sayfasi On Analiz
Olusturma islemi

basarisiz

Disk alani kontrol On Analiz

edilemiyor

Analiz icin Yetersiz ~ On Analiz

Disk Alani

Analiz Ardisik On Analiz
Dazeni yaziimi

baslatilamiyor

Zamani

Sekanslama Calistirmasi klasériinde
gecersiz karakterler.

Yazilim, sekanslama basladiktan sonra

30 dakika sUreyle havuz barkodunu
iceren dosyayi saptamadi.

Yazilim, sekanslama klasorinde
¢alistirma tamamlanma durumu
dosyasini okuyamadi.

Yazilim bazi numuneler i¢cin numune

tdry, cinsiyet kromozomu secenegi veya

tarama tlrd tanimi bulamadi.

Yazim numune sayfasi olusturamadi.

Yazihm disk alanini kontrol edemiyor.

Yazilim yeni bir analiz ¢calistirmasi
baslatmak i¢in disk alaninin yeterli
olmadigini tespit etti.

Yazilim, belirtilen sekanslama klasori
icin bir analiz galistirmasi baglatamadi.

Uyari
Seviyesi

Uyar

Uyar

Uyar

Bildirim

Uyar

Uyarn

Uyarn

Uyarn

E-
posta

Evet

Evet

Evet

Evet

Evet

Evet

Evet

Evet

Tavsiye Edilen Eylem

Sekanslama calistirma klasérl hatall bicimde yeniden
adlandinimis. Calistirmayi gecerli bir isimle yeniden
adlandinn.

Olasi sekans cihazi veya NAS arizasi. Sekans cihazi
yapilandirmasini ve ag baglantisini kontrol edin. Sistem
sekanslama tamamlanana dek havuz barkodu dosyasini
aramaya devam eder.

Olasl donanim arizasi. Sunucuyu yeniden baslatin.
Sorun devam ederse lllumina Teknik Destek bdlimine
e-posta gonderin.

Belirtilen numune icin bir veya daha fazla numune
niteligi saglanmamis. Yazihmin devam edebilmesi icin
numuneyi gecgersiz kilin veya eksik numune niteliklerini
is Akisi Yéneticisine girin.

e Kullanilabilir disk alanini kontrol edin. Bkz. Tavsiye
Edilen Eylem Proseddrleri, sayfa 60. Alan azsa disk
alani bosaltin veya verileri yedekleyin. Bkz. Tavsiye
Edilen Eylem ProsedUirleri, sayfa 60.

e NAS kullaniliyorsa ag baglantisini kontrol edin. Bkz.
Tavsiye Edilen Eylem Prosedtrleri, sayfa 60.

e Olasi donanim arizasl. Sunucuyu yeniden baslatin.
Sorun devam ederse lllumina Teknik Destek
bolimune e-posta génderin.

e NAS kullaniliyorsa ag baglantisini kontrol edin. Bkz.
Tavsiye Edilen Eylem Prosedtrleri Eylem No 2, sayfa
60.

e Olasi donanim arizasl. Sunucuyu yeniden baslatin.
Sorun devam ederse lllumina Teknik Destek
bolimune e-posta génderin.

Disk alanini bosaltin veya verileri yedekleyin. Bkz.
Tavsiye Edilen Eylem ProsedUirleri Eylem No 3, sayfa
60.

OlasI donanim arizasi. Sunucuyu yeniden baslatin.
Sorun devam ederse lllumina Teknik Destek bdlimine
e-posta gonderin.
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Bildirim

Sekanslama
klasorl Oku/Yaz
izni basarsiz

Analiz Basansiz -
Tekrar Deneyin

Sonuglar Zaten
Raporlandi

E-posta bildirimleri
gbnderilemiyor

Zaman Sapmasi
Tespit Edildi

Adim

On Analiz

Analiz

Sistem

Sistem

Kitaplik
hazirhgi

Zamani

Sekanslama cgalistirma klasériine
Oku/Yaz iznini kontrol eden yazilim testi
basarsiz oldu.

Analiz basarisiz oldu. Yeniden deniyor.

Yazilim, gecerli havuz tipi icin halihazirda
bir NIPT raporu olusturuldugunu belirledi.

Sistem e-posta bildirimleri génderemiyor.

Yazilim is Akisi Yéneticisi tarafindan
saglanan zaman bilgisi ve sunucu yerel
saati arasinda 1 dakikalik zaman
sapmasi tespit etti.

Kurtarilamaz Hata Bildirimleri

Kurtarilamaz hatalar, testin yurittlmesini devam ettirmek icin yapilabilecek baska bir eylemin bulunmadigi son asamaya ulasmis durumlardir.

Bildirim
Seri Arizasi

Rapor Olusturma
Hatasl

Adim

Kitaplik
Hazirhgi

Raporlama

Zamani

Seri KK basarisiz.

Sistem rapor olusturamadi.

Uyari
Seviyesi

Uyar

Bildirim

Faaliyet

Uyar

Uyarn

Uyari
Seviyesi

Bildirim

Uyar

E-
posta

Evet

Evet

Evet

Yok

Hayir

E-
posta

Evet

Evet

Tavsiye Edilen Eylem

e NAS kullaniliyorsa ag baglantisini kontrol edin. Bkz.
Tavsiye Edilen Eylem Prosedrleri, sayfa 60.

e Olasl donanim arizasl. Sunucuyu yeniden baslatin.
Sorun devam ederse lllumina Teknik Destek
bolimUine e-posta gonderin.

Hic
Hic

1. Sistemde tanimlanan e-posta yapilandirmasinin
gecerliligini kontrol edin. Bkz. Sistem E-Posta
Bildirimlerini Yapilandirma, sayfa 25.

2. Bir test e-postasi gonderin. Bkz. Sistem E-Posta
Bildirimlerini Yapilandirma, sayfa 25.

3. Sunucuyu yeniden baglatin. Sorun devam ederse
[lumina Teknik Destek bélimine e-posta gdénderin.

1. Is Akisi Yoneticisi makinesindeki yerel saati kontrol
edin.

2. Web Ul'de (Server Status (Sunucu Durumu) sekmesi)

bildirilen Tesis Sunucusu yerel saatini kontrol edin.

Tavsiye Edilen Eylem

Kitaplik kaplamasini yeniden baslatin.

e Kullanilabilir disk alanini kontrol edin. Bkz. Tavsiye
Edilen Eylem Prosed(irleri, sayfa 60. Alan azsa disk
alanini bosaltin veya verileri yedekleyin. Bkz. Tavsiye
Edilen Eylem Proseddrleri, sayfa 60.

e Olasl donanim arizasl. Sunucuyu yeniden baslatin.
Sorun devam ederse lllumina Teknik Destek
boélimine e-posta génderin.
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Bildirim Adim Zamani Uya.rl . E- Tavsiye Edilen Eylem
Seviyesi posta
Calistirma Sekanslama  Sistem RunParameters.xml dosyasini Uyar Evet RunParameters.xml dosyasl bozuk. Sekans cihazi
Parametreleri acamadi/ayrnistiramadi. yapilandirmasini kontrol edin ve havuzu yeniden
dosyasi sekanslayin.
aynstirlamadi
Taninmayan Sekanslama  Yazilim, uyumlu olmayan Calistirma Uyarn Evet Yazilim, sekans cihazi yapilandirma dosyasindan
Calistirma Parametreleri okudu. sekanslama c¢alistirma parametrelerini olusturamadi.
Parametreleri Sekans cihazi yapilandirmasini kontrol edin ve havuzu
yeniden sekanslayin.
Gecersiz Calistrma  Sekanslama  Yazilim, testle uyumlu olmayan, gerekli Uyari Evet Yazilim uyumlulugu kontroll basarsiz oldu. Sekans
Parametreleri Calistirma Parametrelerini okudu. cihazi yapilandirmasini kontrol edin ve havuzu yeniden
sekanslayin.
Havuz Barkodu Sekanslama  Yazilim, bilinen havuz barkoduyla Uyar Evet Muhtemel hatali havuz barkodu girisi. Havuzu yeniden
bulunamadi sekanslama cgalistirmasi igin akis sekanslayin.
hicresini iliskilendiremedi.
Sekanslama Sekanslama  Sekanslama calistirmasi tamamlandi Uyar Evet Olasl sekans cihazi arizasl. Yardim igin lllumina Teknik
Tamamlandi Ancak ancak havuz barkodunu igeren dosya Destek bolumu ile iletisim kurun.
Havuz Barkodu saptanmadi.
Dosyasl Eksik
Havuz Barkodu Sekanslama  Havuz barkodunu iceren dosya bozuk. Uyar Evet Olasi sekans cihazi veya ag arizasi. Yardim igin lllumina
Dosyasi Teknik Destek bolumu ile iletisim kurun.
Okunamiyor
Havuz Barkodu Sekanslama  Saptanan havuz barkodu dosyasi, Uyar Evet Olasi sekans cihazi arizasl. Yardim igin lllumina Teknik
Dosyasi sekanslama c¢alistirmasi ile Destek bolumu ile iletisim kurun.
Uyusmazligi iliskilendirilenden farkli bir akis hiicresi
numarasini referans aliyor.
Sekanslama Sekanslama  Sekanslama c¢alistirmasi belirtilen Uyarn Evet Sekans cihazini ve ag baglantisini kontrol edin. Havuzu
Zaman Asimi zaman cergevesinde tamamlanmadi. yeniden sekanslayin.
Sekanslama KK Sekanslama  Sekanslama calistirmasi tamamlandi Uyar Evet Sekans cihazini ve ag baglantisini kontrol edin. Havuzu
dosyalan KK ancak birlikte ¢calisma KK dosyalar yeniden sekanslayin.
olusturulamadi bozulmus.
Sekanslama KK Sekanslama  Sekanslama galistirmasi tamamlandi ve Bildirim Evet Havuzu yeniden sekanslayin.
basarisiz KK sekanslama KK kontroll basarisiz.
Maksimum deneme  Analiz Tum Analiz denemeleri basarisiz oldu. Uyar Evet ikinci havuzu yeniden sekanslayin.

sayisl icin Analiz
Basarisiz

Yeniden denenmeyecek.
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Bildirim Adim
Analiz Son islemi Analiz
Basarisiz Sonrasi
Analiz Yikleme Analiz
Basarisiz Sonrasi

Zamani Uya'rl - E- Tavsiye Edilen Eylem
Seviyesi posta
Yazilim analiz sonuglarina son islem Uyar Evet e NAS kullaniliyorsa ag baglantisini kontrol edin. Bkz.
uygulayamadi. Tavsiye Edilen Eylem Proseddrleri, sayfa 60.
e Olasl donanim arizasl. Sunucuyu yeniden basglatin.

Sorun devam ederse lllumina Teknik Destek

bolumUine e-posta gonderin.
Yazihm analiz sonuglarini veritabanina Uyarn Evet e NAS kullaniliyorsa ag baglantisini kontrol edin. Bkz.
yUkleyemedi. Tavsiye Edilen Eylem Prosedtrleri, sayfa 60.

e Olasi donanim arizasl. Sunucuyu yeniden baslatin.
Sorun devam ederse lllumina Teknik Destek
boélimine e-posta génderin.

Tavsiye Edilen Eylem Prosedurleri

Eylem
No

1

Tavsiye Edilen
Eylem

Ag baglantisini kontrol
edin

Kullanilabilir disk
alanini kontrol edin

Disk alanini bosaltin /
Verileri yedekleyin

Adimlar

Uzak depolama NAS ve yerel makinenin ayni ag Uzerinde oldugundan emin olun.
1. Bir Windows komut satirindan (cmd) su komutu yazin: ping <Sunucu IP>
NAS kullaniyorsaniz NAS baglantisini da kontrol edin.
2. Kayip paketler olmadigindan emin olun.
Kayip paketler varsa BT Yoneticisi ile iletisim kurun.
3. Baglantiyi test edin:
a. Tesis Sunucusu Web Ul'de oturum agin.
b. Pano menustnden Folder (Klasér) 6gesini secin.
c. Test dugmesini secin ve testin basarnli olup olmadigini belirleyin. Test basarisiz olursa Paylasilan Ag Surtcdsinu
Dizenleme, sayfa 23 boliumune bakin ve tim ayarlann dogru yapilandiridigindan emin olun.

Windows makinesinin Tesis Sunucusu Girdi klasdrine eslendiginden emin olun. Daha fazla bilgi icin bkz. Sunucu
Surtculerini Esleme, sayfa 29. .
Girdi klasoriine esleyen surtclye sag tiklayin. Properties (Ozellikler) 6gesini secin ve bos alan bilgisini gérinttleyin.

[llumina dizenli veri yedeklemesi yapilmasini ve/veya sekanslama verilerinin sunucu tarafinda depolanmasini tavsiye eder.

Daha fazla bilgi icin bkz. Paylasilan Ag Sdrtictisini Yonetme, sayfa 23.

1. Tesis Sunucusunda yerel olarak depolanan veriler igin:
Windows makinesinin Tesis Sunucusu Girdi klasdrine eslendiginden emin olun. Daha fazla bilgi icin bkz. Sunucu
Sdurdcdilerini Esleme, sayfa 29.
a. Girdi klasortne c¢ift tiklayin ve erismek icin kimlik bilgilerini girin.
b. Sekanslama ¢alistirmasi verileri, sekanslama calistirmasi isimleriyle eslesen klasor isimleriyle birlikte listelenir.
c. islenmis sekanslama klasérlerini silin veya yedekleyin.

2. Uzak NAS Uzerinde depolanan veriler igin:
Uzak depolama NAS ve yerel makinenin ayni ag Uzerinde oldugundan emin olun.
Uzak surtctdeki klasore erisim saglayin. BT Yoneticisinden alinacak erisim kimlik bilgileri gereklidir.
a. Sekanslama calistirmasi verileri, sekanslama calistirmasi isimleriyle eslesen klasér isimleriyle birlikte listelenir.
b. islenmis sekanslama klasérlerini silin veya yedekleyin.
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Sorun Tavsiye Edilen Eylem

Yazilim Test Yazilimi baslatilirken hatalar tespit edilirse Log In (Oturum Acma) ekrani yerine tum hatalarn

baslatilamiyor. Ozeti goruntulenir. Listelenen hatalan raporlamak icin lllumina Teknik Destek bolimu ile iletisim
kurun.

Veritabaninin geri Bir veritabaninin yedekleme geri yiklemesi gerekirse lllumina Saha Servis Muhendisi ile iletisim

yuklenmesi gerekir.  kurun.

Sistem kaymasi Sistem kaymasi saptandiginda Test Yazilimi artik diger sistem bilesenlerinden gelen iletisimi

saptandi. islemez. Bir yonetici, kayma saptamasi durumuna girdiginde sistemi tekrar normal ¢alismaya
sifirlayabilir.

RAID denetim Yonetici, RAID denetim cihazi alarmini sessize almak icin Test Yazilimi Panosunun Server Status

cihazi alarmi (Sunucu Durumu) sekmesinde Server alarm (Sunucu alarmi) dugmesini segebilir. Bu digmeye

etkinlesir. basarsaniz ek yardim almak icin lllumina Teknik Destek bolimu ile iletisim kurun.

Tesis Sunucusuna dénceden ylklenmis veri setleri sunucunun ve analiz motorunun operasyonel testine olanak
sunar.

Sunucunun Test Edilmesi

Bu test, sekanslama c¢alistirmasini simule ederken Analiz Ardisik DUzenini baslatmadan analiz sonuglar
olusturulmasini simule eder. Tesis Sunucusunun dogru ¢alistigindan ve raporlar ile e-posta bildirimlerinin
olusturuldugundan emin olmak igin bu testi ¢alistinn. Sdre: Yaklasik 3-4 dakika.

Prosedur

1 Tanitlmis girdi dizinini agin ve ardindan TestingData klasérinu agin.

2 TestingData klasérinde bulabilecegdiniz su klasérlerin birer kopyasini olusturun:
NextSeq verileri icin: 170725_NS500110_0382_AHT3MYBGX2_Copy_Analysis_Workflow.
NextSeqDx verileri icin: 180911_NDX550152_0014_AXXXXXXXDX_Copy_Analysis_Workflow.

3  Kopyayl _XXX son ekine sahip bir klasor olarak yeniden adlandirin. _XXX, test ¢alistirmasinin sirali sayisini
temsil eder. Ornegin, klasdérde _002 varsa, yeni kopyayi _003 olarak yeniden adlandirin.

4 Yeniden adlandirilan klasért girdi klasértne tasiyin.

5 Calistirmanin tamamlanmasi icin 3-5 dakika bekleyin. Asagidaki e-posta bildirimlerinin alindigindan emin
olun:

a Sekanslama Calistirmasi Analizi Bagladi
b Sekanslama Calistirmasi icin NIPT Raporu olusturuldu

Klasére atanan sekanslama adina sahip her iki raporu iliskilendirin.

6 Ciktiklasorinde TestData_NS_CopyWorkflow veya TestData_NDx_CopyWorkflow klasdrinu acin ve
asagidaki raporlardan birinin olup olmadigini kontrol edin:
NextSeq icin: TestData_NS_CopyWorkflow_C_TestData_NS_CopyWorkflow_PoolC_HT3MYBGX2_
nipt_report_YYYYMMDD_HHMMSS.tab.
NextSeqDx icin: TestData_NDx_CopyWorkflow_C_TestData_NDx_CopyWorkflow_PoolC_
XXXXXXXDX _nipt_report_YYYYMMDD_HHMMSS.tab.
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Beklenen dosya boyutu yaklasik 7 Kb'dir.

7 Test sekanslama calistirmasini TestingData klasértne geri taslyin. Bu uygulama sekanslama testinin kag

defa gerceklestirildigini ydnetmeye yardimci olur.

NOT
Alan elde etmek icin test dosyalarinin eski kopyalarini silebilirsiniz.

Tam Analiz Test Verilerini Calistirma

Bu test tam analiz ¢alistirmasi gergeklestirir. Sunucu verileri isleyemez/analiz edemezse veya stire asimina
ugrarsa bu testi calistirin. Sure: Yaklasik 4-5 saat.

Prosedur

;
2

Tanitilmig girdi dizinini a¢in ve TestingData klasérind agin.

_000 son ekini ekleyerek asagidaki klasért yeniden adlandirin: 180911_NDX550152_0014_
AXXXXXXXDX_FullRun.

Son ek her bir sekanslama calistirmasi icin benzersiz bir isim olusturur. GCalistirmanin halihazirda bir son eki
varsa klasorl son ekin sayisal degerini 1 arttirarak yeniden adlandirin.

Yeniden adlandirilan klasoru girdi klasoriine tasiyin.

Analizin tamamlanmasi icin yaklasik 4-5 saat bekleyin. Asagidaki e-posta bildirimlerinin alindigindan emin
olun:

a Sekanslama Calistirmasi Analizi Basladi
b Sekanslama Calistirmasi icin NIPT Raporu olusturuldu

Klasére atanan sekanslama adina sahip her iki raporu iliskilendirin.

Ciktr klasoriinde TestData_NDx_FullRun klasérini agin ve su raporun olup olmadigini kontrol edin:
TestData_NDx_FullRun_C_TestData_NDx_FullRun_PoolC_XXXXXXXDX_nipt_report_YYYYMMDD_
HHMMSS. tab.

Beklenen dosya boyutu yaklasik 7 Kb'dir.

Test sekanslama ¢alistirmasini TestingData klasérine geri taslyin.
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Ek D Ek Kaynaklar

Asagidaki belgeler lllumina web sitesinden indirilebilir.

Kaynak Aciklama
VeriSeq NIPT Cozimu v2 Kullanim Talimati Urlin ve amaglanan kullanimi tanimlar ve kullanim talimatlari ile sorun
(belge no 1000000078751) giderme prosediirlerini sunar.
Microlab® STAR Line Kullanici Kilavuzu, Hamilton Hamilton Microlab STAR otomatik sivi tagima aleti igin kullanim ve
Belge No 624668 bakim bilgileri ile teknik 6zellikleri sunar.

Belgelere, yazilim indirmelerine, cevrimici egitime ve sik sorulan sorulara erismek icin lllumina web sitesindeki
VeriSeq NIPT CozUmu v2 destek sayfalarini ziyaret edin.

Belge No 1000000086784 vO1 TUR
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http://support.illumina.com/

Ek E Kisaltmalar

Kisaltma Tanim

BCL Baz Bildirimi Dosyasi

CE-IVD In vitro tani Urdnd icin Avrupa Uygunluk isareti.
cfDNA Hucresiz DNA

DNA Deoksiribontikleik Asit

DNS Alan Adi Sistemi

FASTQ Sekanslama cihazlarnnin giktilarini saklamak igin metin tabanl dosya bigimi.
FF Fetal Fraksiyon

FIFO ilk Giren, ik Cikar

iFACT bagimsiz Fetal Andploidi Given Testi
P internet Protokolii

LIMS Laboratuvar Bilgi Yonetim Sistemi
LIS Laboratuvar Bilgi Sistemi

LLR GUnluk Olabilirik Oranlar

MAC Medya Erisim KontrolU

NAS Aga Takili Depo

NES Dislanmamig Tesisler

NGS Yeni Nesil Sekanslama

NIPT invazif Olmayan Prenatal Test

NTC Sablonsuz Kontrol

NTP Ag Zaman Protokoll

PF Gegis Filtresi

PQ islem Niteligi

KK Kalite Kontrol

Diizenli ifade

Diizenli ifade. Veri dogrulama icin dize eslestirme algoritmalarn tarafindan kullanilabilecek bir

karakter dizilimidir.

RTA Gergek Zamanli Analiz

RUO Yalnizca Arastirma Amacl Kullanim
SCA Cinsiyet Kromozomu Andploidisi
SDS Guvenlik Veri Sayfalari

SHA1 Guvenli Saglama Algoritmasi 1

SSL Guvenli Soket Katmani
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Teknik Yardim

Teknik yardim icin lllumina Teknik Destek bolumuyle iletisim kurun.

Web sitesi: www.illumina.com
E-posta: techsupport@illumina.com

lllumina Musteri Destek Birimi Telefon Numaralari

Boélge

Ucretsiz

Bélgesel

Kuzey Amerika

+1.800.809.4566

Almanya +49 8001014940 +49 8938035677
Avustralya +1.800.775.688

Avusturya +43 800006249 +43 19286540
Belgika +32 80077160 +32 34002973
Birlesik Krallik +44 8000126019 +44 2073057197
Cin 400.066.5835

Danimarka +45 80820183 +45 89871156
Finlandiya +358 800918363 +358 974790110
Fransa +33 805102193 +33 170770446
Hollanda +31 8000222493 +31 207132960
Hong Kong 800960230

irlanda +353 1800936608 +353 016950506
ispanya +34 911899417 +34 800300143
isveg +46 850619671 +46 200883979
isvigre +41 565800000 +41 800200442
italya +39 800985513 +39 236003759
Japonya 0800.111.5011

Norveg +47 800 16836 +47 21939693
Singapur +1.800.579.2745

Tayvan 00806651752

Yeni Zelanda

0800.451.650

Diger ulkeler

+44.1799.534000

Guvenlik veri sayfalar (SDS'ler)—Illumina web sitesinde support.illumina.com/sds.html adresinde mevcuttur.

Urdin belgeleri—lllumina web sitesinden PDF olarak indirilebilir. support.illumina.com adresine gidin, bir Griin
secin ve ardindan Documentation & Literature (Belge ve Literatlr) 6gesine tiklayin.
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