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Pouzivani tohoto produktu podiéha patentu, ktery vliastni nebo k nému ma licenci spole¢nost lllumina, Inc. Platba za
tento produkt pfenasi omezené, neprenositelné pravo na pouzivani tohoto produktu v souladu s uréenym pouzivanim,
podle dokumentace a jakychkoli dalich pfidruZzenych podminek. llustrativni, nevycerpavajici seznam takovych patentd je
umistény na adrese www.illumina.com/patents. Vyslovngé, nepfimo nebo prekazkou uplatnéni naroku neni udéleno zadné
pravo v ramci jakéhokoli jiného patentu.

Tento dokument a jeho obsah je vlastnictvim spole¢nosti lllumina, Inc. a jejich pfidruzenych spole¢nosti (dale jen
Llumina®). Slouzi vyluéné zékaznikovi ke smluvnim Gcelldm v souvislosti s pouzitim zde popsanych produktt a k Zzadnému
jinému ucelu. Tento dokument a jeho obsah nesmi byt pouzivan ani sifen za zadnym jinym tucelem ani jinak sdélovan,
zvefejnovan &i rozmnozovan bez predchoziho pisemného souhlasu spole¢nosti lllumina. Spole¢nost lllumina nepredava
timto dokumentem Zadnou licenci na svij patent, ochrannou zndmku, autorské pravo ¢i prava na zékladé zvykového
prava ani zadna podobna prava tretich stran.

Pokyny v tomto dokumentu musi byt disledné a vyslovné dodrzovany kvalifikovanym a fadné proskolenym personalem,
aby bylo zajisténo spravné a bezpecné pouzivani zde popsanych produktd. Veskery obsah tohoto dokumentu musite
pred pouzitim takovych produktl beze zbytku precist a pochopit.

NEDODRZEN| POZADAVKU NA PRECTEN( CELEHO TEXTU A NEDUSLEDNE DODRZOVAN| ZDE UVEDENYCH POKYNU
MUZE VEST K POSKOZENI PRODUKTU, PORANENT OSOB, AT UZ UZIVATELU CI JINYCH OSOB, A POSKOZENT JINEHO
MAJETKU A POVEDE KE ZNEPLATNENI JAKEKOLI ZARUKY VZTAHUJICI SE NA PRODUKT.

SPOLECNOST ILLUMINA NA SEBE NEBERE ZADNOU ODPOVEDNOST VYPLYVAJICI Z NESPRAVNEHO POUZITI ZDE
POPSANYCH PRODUKTU (VCETNE DILU TECHTO PRODUKTU NEBO SOFTWARU).

© 2019 lllumina, Inc. VSechna prava vyhrazena.

V8echny ochranné znamky jsou vlastnictvim spoleénosti lllumina, Inc. nebo jejich prislusnych viastnikd. Informace
o konkrétnich ochrannych znamkach naleznete na adrese www.illumina.com/company/legal.html.
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VOO o 1
ArChiteKtUra Sy S MU L 2

VeriSeq NIPT Solution v2 je diagnosticka zkouska in vitro, ktera je urCena k sekvenacnimu vysetreni
zjistujicimu aneuploidie plodu ze vzorkt periferni piné krve zen, které jsou alespon 10 tydn( téhotné. Zkouska
nabizi dva typy vySetreni: zakladni vySetreni a vySetreni celého genomu. Zakladni vySetfeni poskytuje
informace o stavu aneuploidie pouze u chromozom( 21, 18, 13, X a Y. VySetfeni celého genomu ukazuiji
Séastecné delece a duplikace u v8ech autozomU a stav aneuploidie u v8ech chromozom(. Oba typy vySetfeni
nabizeji moznost vyzadat si vykazani aneuploidie pohlavniho chromozomu (SCA). At uz se pouzije kterékoliv

z obou vySetreni, nelze tento produkt pouzivat jako jediné vychodisko pro stanoveni diagnézy ¢i jinych
rozhodnuti o téhotenstvi.

Architektura systému VeriSeq NIPT Solution v2 obsahuje nasleduijici:

VeriSeq NIPT Microlab STAR (ML STAR) — automatizovany pfistroj pro zpracovani kapalin, ktery pouziva
software VeriSeq NIPT Workflow Manager a sady VeriSeq NIPT pro pfipravné zpracovani vzork( za
Ucelem pripravy a sledovani vzork( knihovny. Zarizeni ML STAR pfipravi vzorky uréené k analyze pomoci
softwaru VeriSeq NIPT Assay Software v2 v souladu s navodem k pouZziti, ktery naleznete v Prilozené
dokumentaci k produktu VeriSeq NIPT Solution v2 (dokument ¢&. 7000000078751).

Sekvencer nové generace (NGS) — pfistroj pro sekvenovani genomu, ktery umozniuje tvorbu klastr
a sekvenovani pfimo v pfistroji. Ridici software sekvenceru poskytuje kroky k nastaveni béhu sekvenovani
a vytvari sekvenacni ¢teni pro vSechny vzorky v kvantifikovaném fondu knihovny.

VeriSeq Onsite Server v2—mistni server, kde probiha hosting softwaru VeriSeq NIPT Assay Software v2
a uchovavani dat pro analyzu dat z paired-end sekvenovani. Assay Software nepfetrzité sleduje a
analyzuje data ze sekvenovani a vytvari vysledky vzork(, vykazy zpracovani a oznameni.
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Obrazek1 Komponenty VeriSeq NIPT Solution v2

VeriSeq NIPT Microlab STAR Mistni server VeriSeq

Spravce pracovniho postupu VeriSeq NIPT | VeriSeq NIPT Assay Software

VeriSeq NIPT Method Sequencing Handler Analysis Handler

Izolace plazmy

Extrakce cfDNA

Pfiprava knihovny

Kvantifikace knihovny

WVkladani do fondu

Kontrola kompatibility
béhu sekvencovani

Sledovani dokonéeni
sekvencovani

Kontrola kvality

Fronta analyzy

Plan analyzy NIPT

Kantrola kvality analyzy

sekvencovani

VeriSeq NIPT
Batch Manager

i ; . Generator oznameni o
uZivatelské :
: VeriSeq NIPT &

S e

Q

Sekvencer nové generace

Ovladaci software sekvenceru .

Databaze
Fond sekvencovani

Architektura systému

Software VeriSeq NIPT Solution v2 pouziva mistni sit (LAN) laboratore k propojeni veskerého vybaveni
systému pomoci stejné podsité. Pouziti sité LAN nabizi flexibilni umistovani vybaveni a rozsifitelny vykon
pomoci pfipojeni dalich sekvencert nebo pracovnich stanic ML STAR. Obrazek 2 nabizi prehled.
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Obrazek2 Prehled produktu VeriSeqg NIPT Solution v2

Mistni sit
iaboratofe .. .
Mistni server VeriSeq
Informaceidata k
pripravnému
zpracovani vzorkd °
- VeriSeq NIPT
Sekvencer nove generace VytuoPeni dat Assay Software
sekvencovani

Fobrazeni vykazd MIPT (Otevieni webowého
I uZivatelskEho razhrani sarvers NIPT
L]

Mistni disk

Cratove GloZise
sekvencovani |

Wolitelng)
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VOO - 4
VerSeq NIPT Method . 4
VeriSeq NIPT BatCh Manager . .. ... 4
Ve Seq NIP T SOIVICES ... 10

Aplikace VeriSeqg NIPT Workflow Manager je nainstalovana na zafizeni ML STAR a poskytuje jednoduché

a intuitivni grafické uzivatelské rozhrani pro automatizaci pfipravy krevnich vzorkd v souladu s VeriSeq NIPT
Solution v2. Workflow Manager zachovava datové pfipojeni k mistnimu serveru VeriSeq Onsite Server v2 za
Ucelem zpracovani a ukladani dat, sledovani vzork( a prosazovanilogiky pracovniho postupu.

Workflow Manager poskytuje pfistup ke tfem réiznym softwarovym modul@im, oznac¢ovanym téz jako metody:
VeriSeq NIPT Method
VeriSeq NIPT Batch Manager
VeriSeq NIPT Services

Software VeriSeq NIPT Method (metoda) fidi automatizované zpracovani vzorkt v zafizeni ML STAR. Metoda
spIni nasledujici kroky zpracovani:
Izolace plazmy — pfenese 1 mlizolované plazmy ze zkumavky s odebranou krvi. Logika procesu vytvori
davku pomoci Assay Software. Kazda davka obsahuje data vzorku, véetné ¢arového kddu vzorku, typu
vzorku, typu vySetreni, pozice jamky a priznaku vykazovani pohlavi.

Extrakce ¢fDNA — vyCisti cfDNA z 900 pl plazmy.

Pfiprava knihovny — vytvori z vyCisténé cfDNA knihovny, které jsou pfipraveny na sekvencovani. Knihovny
obsahuji jedine¢né indexy pro kazdy vzorek v davce.

Kvantifikace knihovny — urCuje koncentraci cfDNA pomoci vsunovani fluorescencniho barviva do struktury
mikrodesky s 384 jamkami. Deska obsahuje oznacenou standardni kfivku DNA a duplikaty kazdého
vzorku v davce. Systém pouziva nezpracované odecty fluorescence ze ¢tecky mikrodesky a vypoditava
koncentrace vzork({ na zakladé standardni kivky.

Slu¢ovani do fondu a normalizace — kombinuje knihovny do jednotlivych fond@ pro sekvenovéani. Systém
pouziva v pfedchozim kroku stanovené koncentrace k vypoctu primérenych objem( prenosu pro kazdy
vzorek ve fondu, ktery je pfipraveny na sekvenovani.

VeriSeq NIPT Batch Manager spravuje stav vzorkd, davek a fondd prostfednictvim uzivatelského rozhrani.
Systém umoznuje sledovani vzorkd v nékolika systémech pro zpracovani kapalin a sekvencerech

i prostfednictvim planu analyzy. Daldi informace o postupech zpracovani vzork( naleznete v ¢asti PriloZzena
dokumentace k produktu VeriSeq NIPT Solution v2 (dokument ¢. 17000000078751).
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Vzorky mizete spravovat v ramci pracovnino postupu prostrednictvim tfi rliznych kategorii, které se oznacuiji
jako objekty:

Objekt Popis

Vzorek  Vysledek jednorazového odbéru o objemu 1 ml z jedné zkumavky z krvi. Vzorky jsou pfidruzeny k ¢arovému
koédu zkumavky s krvi (Carovy kod vzorku) a davky.

Davka Deska s 24, 48 nebo 96 vzorky zpracovavana prostfednictvim extrakce cfDNA a procesu pfipravy knihovny.

Fond Normalizovany a nafedény objem knihoven s dvojitym indexem, které jsou pfipravené pro sekvencer. Kazdy
fond obsahuje az 48 vzorkd.

Béhem zpracovani Ize na objekty pouzit nasledujici akce:

Akce OB aRtI LGS IR S
vykaz
Invalidation Vzorek Sample Vzorek, které uzivatel oznacil jako jiz neplatny pro zpracovani. V pfipadée
(Zneplatnéni) Invalidation zneplatnénych vzork( se nevytvafi zadny vysledek zkousky.
(Zneplatnéni  Priklad: Viditelny pfenos krevnich bunék béhem izolace plazmy.
vzorku)
Davka Batch Davka, kterou uzivatel oznacil jako jiz neplatnou. Pokud ke zneplatnéni davky
Invalidation dojde pred vytvorenim fondu, budou zneplatnény vsechny vzorky.
(Zneplatngni  Priklad: Klesajici nebo jinak nespravné zpracovavana deska.
davky)
Fond Pool Fond, ktery uZivatel oznacil jako jiz neplatny. Po dvou zneplatnénich fondu
Invalidation budou zneplatnény vsechny vzorky ve fondu.
(Zneplatnéni  Priklad: Cely objem fondu pouzity béhem dvou chybnych sekvenovani.
fondu)
QC Failure Vzorek  Sample Software VeriSeq NIPT Solution v2 automaticky oznacil vzorek za neplatny
(Chyba Invalidation kvlli chybé ur¢ené metriky kontroly kvality nebo kvili systémem zjisténé chybé
kontroly (Zneplatnéni  pfi zpracovani kapaliny.
kvality) vzorku)
Davka Batch Software VeriSeq NIPT Solution v2 automaticky oznacil celou davku za
Invalidation neplatnou. Priklad: Chyba systému béhem zpracovani kapaliny.
(Zneplatnéni
davky)
Cancelation Vzorek  Sample Vedeni laboratofe oznadilo vzorek jako zruSeny. Vysledek zkousky se
(Zruseni) Cancelation  nevytvofi.
(Zruseni
vzorku)
Edit Sample Vzorek  Sex \lykazovani pohlavi nastavené uzivatelem na hodnotu Yes (Ano), No (Ne)
Attributes Reporting nebo SCA (Pouze aneuploidie). Pokud je vykazovani pohlavi zapnuto, je na
(Uprava (Vykazovani  zakladé vzorku vygenerovano pohlavi. Pokud je vykazovani pohlavi vypnuto,
atribut pohlavi) pohlavi neni ur¢ovano. Pokud je nastavena hodnota SCA (Pouze aneuploidie,
vzorku) jsou vykazovany pouze aneuploidie pohlavnich chromozom).
Vzorek Sample Typ vzorku oznacen uzivatelem jako Singleton (Jedinacek), Twin (Dvojce),
Type (Typ Control (Kontrola), nebo No Template Control (NTC) (Zadna kontrola $ablony).
vzorku) Wbér typu pohlavi vzorku pfimo ovliviuje analyzu zkousky. Pro pfesné
vysledky zkousky je tfeba, aby byl typ vzorku nastaven presné.
Vzorek  Screen Typ vySetfeni oznaceny uzivatelem jako zakladni vysetfeni (pouze
Type (Typ chromozomy 21, 18, 13, X a Y), nebo vySetfeni celého genomu (vSechny
vysSetreni) chromozomy).
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Po zneplatnéni, chybé kontroly kvality nebo po zruseni akce se objekt dale nezpracovava. Laboratorni
systémy spravy informaci (LIMS) mohou pouzit vykazy Sample Invalidation (Zneplatnéni vzorku) k oznaceni
opakovaného zpracovani vzorku ze zkumavky s odebranou krvi.

Zadani seznamu vzorku

Vstupni seznam vzorkd poskytuje informace o vzorku, které se tykaji pacienta, a obsahuji také typ vzorku
a stav vykazovani pohlavnich chromozomda. Systém vyZzaduje celou informaci o vzorku jesté pred vytvorenim
sekvencovacich fondd.

J UPOZORNENI

J Aby se zabranilo vzniku chyb, nezahmuijte do seznamu vzork( zadné informace o vzorcich pro NCT. Zcela je
vynechte a nezahrnujte pro né radky. Pro NTC systém pouziva Carové kody, typ vysetreni, typ vzorku
a vykazovani pohlavi automaticky.

Vstupni seznam vzorkd musi byt textovy soubor (*.txt) s hodnotami oddélenymi tabulatory. Nazvy sloupct
zahlavi v daném souboru museji odpovidat nazvim sloupct zahlavi pfesné podle nasledujici tabulky.

Sloupec

zéhlavi Typ dat Pozadavek Popis

batch_name Retézec/prazdné  Povinné Oznacuje nazev davky ze vzorku.
Musi odpovidat nazvu davky zadanému do metody volani (Workflow
Manager), aby se potvrdilo, Ze vstupni seznam vzork{ je pridruzeny
ke spravné davce. Maximalni po¢et znakd je 26. Sloupec muize
zlstat prazdny.
POZNAMKA: Seznamy vzork{ bez sloupce batch_name nebudou
prijaty.

sample_ Retézec Povinné Carové kody na zkumavkach se vzorky krve, které jsou viozeny do

barcode zafizeni ML STAR
Pokud je jako vzorovy ¢arovy kéd pouZita celo¢iselna hodnota,
nemeéla by jeji délka prekrocit 15 Cislic. Maximalni délka
alfanumerického vzorového ¢arového kédu je 32 znakl. PouZijte
pouze Cisla, pismena, spojovniky (-) a podtrzitka (_).

sample_type Retézec Povinné Oznacuje typ vzorku pro analyzu.
Povolené hodnoty jsou Singleton (Jedinacek), Twin (DvojCe),
Control (Kontrola) a NTC (NTC).

sex_ Retézec Povinné Oznacuje vykazovani pohlavnich chromozom@ plodu.

chromosomes Povolené hodnoty jsou yes (ano) (vykazovat), no (ne) (nevykazovat)
a sca (sca) (vykazovat pouze aneuploidii pohlavnich chromozom).

screen_type Retézec Povinné UrCuje typ vySetfeni pro analyzu. Povolené hodnoty jsou ,basic”

(zakladni) a ,genomewide*“ (cely genom).

Vstupni seznam vzorkd nahravany béhem izolace plazmy a vkladani do fondu mizete nahrat pomoci
aplikace Batch Manager. Informace o vzorku se potvrzuji béhem procesu odesilani vzorku. Vzorky odeslané
bé&hem izolace plazmy mohou obsahovat Uplny seznam vzork{ nebo podskupinu vzorkd. Béhem vkladani do
fondu si systém vyzada vesSkeré chybéjici informace o vzorcich, které nebyly odeslany béhem izolace plazmy.

UZivatel ma kontrolu nad vkladanim vzorkd bud’ pro véechny vzorky v davce (v pfipadé davek vytvorenych
zakaznikovym systémem LIMS), nebo pro opakované zkousky (kde zbyvajici oteviené pozice budou
zaplnéné dostupnymi vzorky).
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Vyberte mezi tremi zpUsoby pouziti seznamu vzork(:
Predem definované davky (davky vytvorené systémem LIMS)
Jednorazové davkovani (davky vytvorené softwarem Worklflow Manager)
Hybridni davkovani (vyplnéné prioritni vzorky systému LIMS)

Predem definované davky —davky vytvorené systémem LIMS

Davky Ize vytvorit pomoci systému LIMS zékaznika pred zahéjenim zpracovani vzork(. V predem
definovanych davkach jsou v8echny vzorky jiz pfifazeny k davce jesté pred jejich viozenim do zafizeni ML
STAR. Seznam vzork( odeslany béhem izolace plazmy obsahuje kazdy vzorek v davce spolu se véemi
informacemi o vzorcich. Seznamy vzork( v pfipadé davek vytvorenych systémem LIMS museji obsahovat
sloupec s ID davky, aby se zajistilo, ze na zaCatku zpracovani byl do softwaru Workflow Manager ru¢né
zadan spravny nazev ID davky.

Tento pristup ma vyhodu uzamcéeni konkrétnich vioZzenych vzork(, protoze systém vyzaduje, aby véechny
vzorky ze seznamu vzorkd byly v davce. Dalsi informace nejsou vyZzadovany a laborator mdze pokracovat
k zavérecnému vykazu bez zadavani dalsich dat.

Vyhody — umoznuije Uplné fizeni obsahu davek. Brani viozeni nezadoucich vzorkd.

Nevyhody — vyzaduje systém na vytvareni davek ze seznamu (pokrocily systém LIMS). M{Ze od
pracovnik( laboratore vyZzadovat, aby ziskali spravné vzorky ze skladu nebo mUze vyzadovat pokrodily
systém pro uskladnéni vzork(.

Jednorazove davkovani—-vytvorene davky

Davky mUzete vytvorit v laboratori fyzickym shromazdénim zkumavek se vzorky a jejich viozenim do zafizeni
ML STAR v prlbéhu izolace plazmy. Predchozi pridruzeni vzorku k dévce neni nutné, uzivatel v laboratori
sam urci vzorky, které chce do davky zahrnout.

KdyZ je uzivatel b&hem izolace plazmy vyzvan, vybere moznost No Sample Sheet (Zadny seznam vzorkd).
Software Worklflow Manager pfidruzi viozené vzorky k ru¢né zadanému ID davky a vytvori vykaz zavedeni
davky. Vykaz je mozno odeslat do laboratorniho systému LIMS, &imz se oznadi vytvoreni davky a zpfistupni
se seznam pridruzenych vzork{.

Vyhody — nevyzaduije se systém LIMS a seznam vzork(. UZivatelé mohou vykaz zavedeni davky upravit
informaci o typu vzorku, typu vysetreni a vykazovani pohlavi k nahrani béhem slu¢ovani do fondu. Je to
flexibilni, kdykoli Ize pfidat libovolny vzorek.

Nevyhody — neexistuje automaticka kontrola vzorkd, které jsou zahrnuté do déavky. Uzivatel mize viozit
nechtény vzorek. Vzorova data je nutné viozit béhem vkladani do fondu.

Hybridnidavkovani— prioritnivzorky systému LIMS

Zakaznik(v systém LIMS mUzZe davku vytvorit s pfedem definovanou podskupinou vzorkd. Zbyvajici vzorky
v davce vypIni Workflow Manager z viozenych vzorkd. V tomto pfipadé uzivatel béhem izolace plazmy odesle
Séastecny seznam vzorkd. Laboratorim opét doporucujeme vyplinit sloupec Batch ID (ID davky), pokud chtéji
predem definovat nazvy davek. Nékdy se uzivatel mize rozhodnout odeslat prazdny seznam davek, ktery
obsahuje pouze nazev davky, aby si pfekontroloval ru¢né zadany nazev davky. Tato strategie je uzitecna pfi
uréovani priorit cennych vzork(, napfiklad u opakovanych zkousek, aby se zajistilo, Zze cenné vzorky budou
zahrnuté do béhu. Rozhodnuti o tom, které vzorky budou do davky zahrnuty, déla z ¢asti systém LIMS

a zCasti uzivatel vlaboratofi.

Vyhody — udrzuje pruznost strategie jednorazového davkovani a sou¢asné zachovava moznost
predepisovat nazev davky a nékteré vzorky vdavce (tj. opakované zkousky).
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Nevyhody — nepredepisuje vzorky pIné a proto se mize stat, ze dojde ke viozeni nezadouciho vzorku.
Tato strategie stale vyzaduje informace o nékterych vzorcich béhem vkladani do fondu.

Uprava atributC vzorku

Kdykoli pred spusténim béhu sekvenovani miizete pomoci aplikace VeriSeq NIPT Batch Manager zménit
atributy vykazovani pohlavnich chromozom(, typu vySetfeni a typu vzorku pro jednotlivé vzorky.

1 Oteviete aplikaci Batch Manager.

2 Zadejte Batch ID (ID davky) a User Name (Uzivatelské jméno) nebo inicialy obsluhy a vyberte OK.
3 Na diagramu desky davky kliknéte na pozici jamky pfidruzené k pozadovanému vzorku.
4

Potvrdte, ze je zobrazeny spravny vzorek, a poté vyberte pozadovanou hodnotu atributu Sample Type
(Typ vzorku) v pfislusném rozeviracim seznamu.

(@)}

V rozeviracim seznamu Sex Reporting (Vykazovani pohlavi) vyberte hodnotu tohoto atributu.
V rozeviracim seznamu Screen Type (Typ vySetfeni) vyberte hodnotu tohoto atributu.

7 Vyberte polozku Edit (Upravit).

Zneplatnéni vzorku, davky a fondu

V zavislosti na konkrétnim kroku zpracovani vzork( mize uzivatel zneplatnit jednotlivy vzorek, davku nebo
fond vzorkd. Po zneplatnéni se vzorek, davka nebo fond jiz déle nezpracovavaij.

Ke zneplatnéni jednoho nebo nékolika vzorkl pouZite kdykoli pfed vytvorenim vykazu o zkousce bud’
aplikaci VeriSeq NIPT Method, nebo Batch Manager.

Zneplatnénivzorku pomociaplikace VeriSeq NIPT Method

1V prdbéhu zpracovani vzork{, na konci jednotlivych procest aplikace Workflow Manager, vyberte v okné

Well Comments (Komentare k jamce) jednotlivé jamky, které chcete oznacit za chybné, a kliknéte na
tlagitko OK.

2V rozeviracich nabidkach vyberte nejméné jednu poznamku, nebo zaskrtnéte policko Other (Jiné)
a zadejte komentar.

Zaskrtnéte policko Fail Sample (Chybny vzorek) a kliknéte na tlacitko OK.

4 Potvrdte, ze systém ma vzorek povazovat za chybovy.

Zneplatnenipomociaplikace Batch Manager
Aplikaci Batch Manager umoznuje zneplatnit nasledujict:
Vzorek.
Davka pred dokoncenim kroku Pool (Fond).
Fond vzork( po dokonéeni kroku Pool (Fond) a pfed vytvorenim vykazu o zkousce.
3 POZNAMKA
Pred spusténim aplikace Batch Manager ukoncete vSechny aktualné spusténé metody.
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Pristup k aplikaci Batch Manager

1 Pokud chcete spustit aplikaci Batch Manager, postupujte nasledovné:
V App Launcher (Spoustéc aplikace) vyberte VeriSeq NIPT Batch Manager (Spravce davek Veriseq
NIPT).
Na pocitaci pripojeném k siti prejdéte na C:\Program Files (x86)\HAMILTONWMethods\VeriSegNIPT
a otevrete soubor metod aplikace Batch Manager (VeriSegNIPT_Batch_Manager.med) s Hamilton
Run Controller (Radi¢ b&hu).

Sample Invalidation (Zneplatnéni vzorku)
1 Otevrete aplikaci Batch Manager.
Zadejte Batch ID (ID davky) a User Name (UZivatelské jméno) nebo inicialy obsluhy a vyberte OK.

Na diagramu desky davky vyberte pozici jamky pfidruzené k chybnému vzorku.

Potvrdte, Ze se zobrazuje spravny vzorek, a vyberte moznost Invalidate Sample (Zneplatnit vzorek).

a ~ W N

Zadejte dlvod chyby a vyberte moznost Invalidate (Zneplatnit).
Na diagramu desky davky se barva zneplatnénych vzorkd zmeéni ze zelené na ¢ervenou a stav davky se
zmeéni z platné na neuspésnou.

Batch Invalidation (Zneplatnéni davky)
1 Otevrete aplikaci Batch Manager.
Zadejte Batch ID (ID davky) a User Name (UZivatelské jméno) nebo inicialy obsluhy a vyberte OK.

Na schématu desky davky vyberte moznost Invalidate Batch (Zneplatnit davku).

A W N

Zadejte dlvod chyby a vyberte moznost Invalidate (Zneplatnit).
Pokud se v davce nevyskytuji zadné platné fondy, zméni vSechny vzorky v diagramu desky davky barvu
ze zelené na Cervenou. Platné fondy v déavce zlstanou v platnosti.

Pool Invalidation (Zneplatnéni fondu)

1 Otevrete aplikaci Batch Manager.

2 Zadejte Batch ID (ID davky) a User Name (Uzivatelské jméno) nebo inicidly obsluhy a vyberte Pool
Manager (Spravce fondd).

Oskenujte Carovy kod fondu.
Zadejte User Name (UZivatelské jméno) nebo inicialy obsluhy a vyberte OK.

Zadejte dlvod chyby a vyberte moznost Invalidate (Zneplatnit).

Nahrani seznamu vzorku

UZivatel mUze pomoci aplikace Batch Manager nahrat seznam vzork( s informacemi o vzorcich. Pomoci této
funkce mohou uzivatelé napriklad hromadné nahrat nebo zménit informace o velkych sadach vzork(.

1 Oteviete aplikaci Batch Manager.
2 Zadejte Batch ID (ID davky) a User Name (Uzivatelské jméno) nebo inicialy obsluhy a vyberte OK.

3 Vyberte prikaz Upload New Sample Sheet (Nahrat novy seznam vzork().
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4 Vyhledejte a vyberte pozadovany seznam vzork( a poté kliknéte na tlacitko OK.

Sample Cancelation (ZruSeni vzorku)

1 Otevrete aplikaci Batch Manager.

Zadejte Batch ID (ID davky) a User Name (UZivatelské jméno) nebo inicidly obsluhy a vyberte OK.
Na diagramu desky davky vyberte pozici jamky pfidruzené ke zrusenému vzorku.

Potvrdte, Ze se zobrazuje spravny vzorek, a vyberte moznost Cancel Sample (Zrusit vzorek).

a A~ W N

Zadejte dlvod chyby a vyberte moznost Cancel (Zrusit).
Na diagramu desky davky se barva zruseného vzorku zméni ze zelené na ervenou.

Software VeriSeq NIPT Services obsahuje nékolik nastroji, které slouzi ke konfiguraci a ovéreni zarizeni ML

STAR i softwaru Workflow Manager. Tyto nastroje nejsou pro bézny provoz systému povinné, ale mohou byt
pozadovéany technickou sluzbou spolec¢nosti lllumina nebo Hamilton pfi feSeni problém se systémem. Tyto
nastroje se pouzivaji také k Upravé parametrd systému kvUli kolisani hustoty klastru.

Spusténi softwaru VeriSeq NIPT Services

&7 POZNAMKA
Pred spusténim softwaru Services ukoncete vSechny spusténé metody.

Pokud chcete spustit software VeriSeq NIPT Services, postupujte nasledovné:
V App Launcher (Spoustéc aplikace) vyberte VeriSeq NIPT Services.

V pocitaci pfipojeném k siti prejdéte na C:\Program Files (x86)\HAMILTON\Methods\VeriSegNIPT\
a otevrete slozku metod VeriSeq NIPT Services (VeriSegNIPT_Service.med) s with the Hamilton Run
Controller (fadi¢ béhu Hamilton).

Nastroje softwaru Services povoluji dva typy zkousek:

Individual Tests (Jednotlivé zkousky) — zkousky soucasti uréené pro reSeni problém( s hardwarem ML
STAR.

Service Tools (Nastroje sluzby) — nastroje pouzivané ke konfiguraci softwaru Workflow Manager.

Jednotlivé zkousky

Kvdli jednodussimu feseni hardwarovych problémd, ke kterym doslo v softwaru Workflow Manager, mohou
byt pozadovany nasledujici zkousky systému.

Zkouska systému Popis

Carovy Zkous§i spravnou konfigurace systémové plosiny, funkce AutoLoader a funkénost snimani
kod/automatické caroveho kodu.

vloZeni

CPAC Zkousi funkénost topnych plosinovych systémi CPAC. Kontroluje také spravné zapojent

elektroinstalace jednotlivych jednotek do fidici skiingé.
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Zkouska systému Popis

BVS Vacuum Zkousi funkénost zakladnich vakuovych systémU na plosinég (BVS), aby se potvrdilo, Ze vakuum
je v provozu a dokaze dosahnout provoznich tlakd.

Nezavisly kanal Zkousi funkénost nezavislych pipetovacich kanalll. Provadi zkousky zadrzovani kapaliny, aby se
zjistilo, zda pipetovaci kanaly nekapou a zda jsou dodavané objemy konzistentni.

iSwap Zkousi funk&nost robotické paze iSwap a potvrzuje hrubé vyukové pozice plosiny.

Spicka 96 Zkousi funk&nost pipetovaci $picky CO-RE 96. Provadi zkousky zadrzovani kapaliny, aby se

zjistilo, zda pipetovaci kanaly nekapou a zda jsou dodavané objemy konzistentni.

Postup provedenijednotlivych zkousek:

1

Vyberte konkrétni zkousku, kterou chcete provést.
&y POZNAMKA
" Moznost Full IOQ Execution (Provedeni celé 10Q) postupné spusti vSech Sest zkousek.

Postupujte podle pokynl na obrazovce, délejte si poznamky z pozorovani funkci vybavent
a zaznamenavejte veskeré vzniklé chyby.

Po skonceni vyberte moznost Abort (Prerusit), ¢imz metodu opustite.

Budete-li vyzvani, abyste poskytli systémové protokoly trasovani vytvorené béhem zkousky, tyto jsou
dostupné na adrese C:\Program Files (x86)\HAMILTON\LogFiles a zacinaji VeriSegNIPT_Services.

Service Tools (Nastroje sluzby)

Services Tools (Nastroje sluzby) umoznuji konfiguraci softwaru Workflow Manager a nékterych parametrd
rozboru.

Zkouska systému Popis

Konfigurace serveru Nakonfiguruje a vyzkousi propojeni mezi softwarem VeriSeq NIPT Workflow Manager a Assay

Software. Spravna komunikace mezi témito systémy je pro funkci softwaru Workflow Manager
nutna.

Konfigurace rozboru Slouzi k resetovani vychozi koncentrace knihovny.

Deck Teach Tool Slouzi k exportu a importu vyukovych pozic plosiny ze souboru.

Konfigurace serveru

Pokud se zmeéni sitova adresa mistniho serveru VeriSeq Onsite Server v2, nasmérujte aplikaci Workflow
Manager na tuto novou adresu.

]
2

V nabidce Services Tools (Nastroje sluzby) vyberte moznost Server Configuration (Konfigurace serveru).
Aktualizujte adresu URL novou adresou mistniho serveru.

Vyberte Test Connection (Zkouska spojeni), abyste mohli odeslat zkusebni zpravu.
Pokud tato zprava nedorazi, obratte se na technickou podporu spole¢nosti lllumina.

Na obrazovce System Configuration (Konfigurace systému) vyberte OK a kliknutim na moznost Apply
(Pouzit) uloZzte novou adresu.
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Konfigurace rozboru

Koncentrace knihoven sekvenceru ve fondech sekvenceru Ize upravit pomoci aplikace Workflow Manager
podle principu run-by-run v pribéhu procesu slu¢ovani do fondu (viz ¢ast Prilozena dokumentace k produktu
VeriSeq NIPT Solution v2 (dokument ¢. 1000000078751)). Nastroj Assay Configuration (Konfigurace rozboru)
Ize pouzit i ke zméneé vychozi hodnoty této koncentrace.

Nastroj Assay Configuration (Konfigurace rozboru) mizete pouzit i pro zménu hodnot dalSich parametrd.
Parametr Default Sex Chromosome Reporting (Vykazovat pohlavni chromozomy ve vychozim nastaveni)
mUzete nastavit na Yes (Ano), nebo No (Ne). Toto nastaveni uréuje, ktery atribut bude pfifazen ke vzorkdm,
pokud pfi pripraveé vzorku stisknete tlacitko Use Default (Pouzit vychozi). Parametr Screen Type (Typ
vySetfeni) mlZete nastavit na Basic (Zakladni), nebo Genomewide (Cely genom); tento parametr uréuje typ
vySetfeni daného vzorku.

1 Vyberte moznost Assay Configuration (Konfigurace rozboru).

2 Upravte pole Target Library Concentration (pg/ul) (Cilova koncentrace knihovny (pg/ul)) na pozadovanou
hodnotu.

3 Upravte parametr Default Sex Chromosome Reporting (Vykazovat pohlavni chromozomy ve vychozim
nastaveni) na pozadovanou hodnotu.

4 Upravte Screen Type (Typ vySetreni) na pozadovanou hodnotu.

Vyberte Apply (Pouzit).

Deck Teach Tool

Béhem reseni problémd mdze vzniknout potieba exportovat hodnoty nauc¢enych pozic. Pomoci nastroje
Deck Teach Tool vytvorte seznam pozic spolu s jejich hodnotami.

1 Vyberte moznost Deck Teach Tool (Nastroj Deck Teach Tool).
Vyberte Export.
Vyberte umisténi pro vystup textového souboru, ktery obsahuje nau¢ené pozice ploSiny.

Vyberte OK.
Nastroj Deck Teach Tool uloZi textovy soubor s hodnotami vSech naucenych pozic laboratorniho vybaveni
z instalace softwaru Workflow Manager.

A W N

5 Kliknutim na tlacitko Cancel (Zrusit) se vratite na obrazovku Method Selection (Vybér metody).
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VeriSeq NIPT Local Run Manager

Systém sekvenovani nové generace vytvari sekvenovaci ¢teni pro vdechny vzorky v kvantifikovaném fondu
knihoven a prostfednictvim mistniho serveru se integruje s VeriSeq NIPT Solution v2. Data sekvenovani
vyhodnocuje aplikace Analysis Handler, ktery je soucasti Assay Software.

Pri integraci systému sekvenovani nové generace s VeriSeq NIPT Solution v2 vezméte v Uvahu nasledujici
body:

Integrace datového uloziste.

Vykonnostni moznosti analyzy.

Omezeni sitového provozu.

Assay Software vyzaduje sekvencer nové generace, ktery dokdze vytvaret data sekvencovani podle
pfipraveného fondu knihoven v souladu s nasledujicimi specifikacemi:

Vytvoreni parovych &tenis 2 x 36 bazemi.

Kompatibilita s indexovymi adaptéry v sadé pro pfipravné zpracovani vzork( VeriSeq NIPT.
Dvoukanalova SBS.

Automatické vytvéreni soubor( .BCL.

Typicky béh sekvenovani pro VeriSeq NIPT Solution v2 vyZzaduje 25-30 GB mista pro data systému
sekvenovani nové generace. Skute¢na velikost dat se muze liSit v zavislosti na kone¢né hustoté klastru. Mistni
server poskytuje vice nez 7,5 TB uloZzného prostoru. Je to dostatek mista pro priblizné 300 béhd
sekvencovani (7,500/25 = 300).

Pro Ucely ukladani dat pripojte systém sekvenovani nové generace k mistnimu serveru pro jednu
znasledujicich metod:
Pouzijte mistni server jako Uschovnu dat. Pfi této konfiguraci je sekvencer pfipojen pfimo k serveru
a udrzuje data na mistnim disku.
Pro laboratof s vysokym vykonem pouZijite sitové ulozisté (NAS). Nastavte systém sekvencovani nové
generace tak, aby udrzoval data sekvencovani pfimo na uréeném umisténi v UloZisti NAS.
Pri tomto nastaveni nakonfigurujte mistni server tak, aby sledoval urCené umisténi v ulozisti NAS, které
umoznuije serveru sledovat nasledujici béhy sekvencovani. Pokud chcete zvysit vykonnostni moznosti
vzork(, mUZete pridat nékolik systémU sekvencovani nové generace. Vice informaci o tom, jak pfipojit
server k ulozisti NAS naleznete v Casti Sprava sdilené sitové jednotky na strané 24.

Dal&i informace o tom, jak pfipojit systémy sekvenovani nové generace k serveru nebo k ulozisti NAS,
naleznete v uzivatelské prirucce k systému.
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Plan analyzy VeriSeq NIPT obvykle zpracovava béh sekvencovani pfiblizné 5 hodin. Pokud zvétSujete
vykonnostni moznosti laboratore, vezméte v Uvahu, ze jeden server je schopen zpracovat maximalné 4 béhy
za den, to znamena 48 vzork( x 4 = 192 vzork( za den. V pfipadé zajmu o dalsi feseni vykonnostnich
moznost se obratte na podporu spole¢nosti lllumina.

VeriSeq NIPT Solution v2 vyuziva mistni sit (LAN) laboratore pro prenos dat mezi systémem sekvenovani nové
generace, mistnim serverem a Ulozistém NAS (pokud je nakonfigurovano). PFi zvySovani propustnosti pro
prenos dat vzork( méjte na paméti nasledujici omezeni kladena na provoz infrastruktury IT:

Préimérny prenos dat priblizné 25 GB vytvoreny za vice neZ 10 hodin znamena priblizné 0,7 MB/s na
sekvencer.

Infrastruktura laboratore miZe umoznovat pouziti jinych zdroji sitového provozu, které je tfeba vzit
v Uvahu.

Pouzivate-li systém sekvenovani nové generace vybaveny modulem VeriSeq NIPT Local Run Manager (LRM),
pripravte se k sekvenaci nasledujicim zplsobem:

1V modulu Local Run Manager vyberte Create Run (Vytvorit béh).
2 Vrozebiraci nabidce vyberte VeriSeq NIPT.
3 Vyplhte nasleduijici pole.

Run Name (Nazev béhu)

Run Description (Popis béhu) - volitelné
Pool Barcode (Carovy kod fondu)

J UPOZORNENI

J Céarovy kad fondu zadany v modulu LRM musi odpovidat &arovému kédu fondu zadanému v aplikaci
Workflow Manager. Nespravné konfigurace béhu jsou v Assay Software zamitnuty a mohou vyzadovat
opétovné sekvenovani.

4 Vyberte Save Run (Ulozit béh).
AZ budete mit nastaveni béhu hotové, mizete béh spustit pomoci softwaru pfistroje.
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VeriSeq NIPT Assay Software v2 vytvafi statistiku, jejimz cilem je vyhodnotit pocet kopil chromozomu v
testovanych vzorcich, a poskytuje stanoveni aneuploidie na chromozomech vybranych k analyze. Vybér
chromozom k analyze zavisi na typu vySetfeni, které zvolite: zakladni vySetfeni (chromozomy 21, 18, 13,

X a), nebo vySetfeni celého genomu (vSechny chromozomy). Vyberete-li si vySetfeni celého genomu,
software provadi téZ zkousku na pfitomnost subchromozomalnich oblasti pfirGistk( nebo ztrat poctu kopii v
autozomu. Nastroj pro sekvenovani nové generace vytvari vstup pro analyzu v podobé ¢teni paired-end
sekvenovani s 36 bazemi.

VeriSeq NIPT Assay Software v2 je funk&ni na mistnim serveru VeriSeq Onsite Server v2. Mistni server je
Ustfedni soucasti softwaru VeriSeq NIPT Solution v2 a funguje jako propojovaci bod mezi aplikaci VeriSeq
NIPT Workflow Manager, systémem sekvenovani nové generace a uzivatelem.

Assay Software sefadi ¢teni podle referencniho lidského genomu a provede analyzu ¢teni, kterd se
usporadaiji na jedine¢ném misté nebo prostoru v genomu. Assay Software vylou¢i duplicitni Eteni a mista,
ktera jsou spojena s vysokym kolisanim v pokryti euploidnich vzork(. Data sekvenovani se normalizuji

z hlediska obsahu nukleotid( a také za Ucelem korekce na viiv davky a dalSich zdrojd nezadouct
promeénlivosti. Informace o délce fragmentu cfDNA se odvozuje ze Cteni paired-end sekvenovani. Assay
Software také posuzuje statistiku pokryti oblasti sekvenovani, o kterych vime, Ze jsou obohacené fetalni nebo
materskou cfDNA. Data ziskana z délky fragmentu a analyzy pokryti slouzi k odhadu fetalni frakce (FF)

v kazdém vzorku.

U kazdého typu vySetfeni vybraného pro dany vzorek z nabidky zkouSek Assay Software vykaze, zda byla
zjisténa anomalie, nebo nikoliv. V pfipadé zakladniho vySetfeni jsou vSechny anomalie aneuploidie. V pfipadé
vySetfeni celého genomu mdze byt anomalie aneuploidie nebo ¢astecna delece &i duplikace.

Assay Software nepretrzité bézi a sleduje nova data sekvencovani, kdyz jsou na mistnim serveru pridavana
do slozky Input (Vstup). Po identifikaci nového béhu sekvencovani se spusti nasleduijici tok.
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Obrazek 3 Schéma toku dat
Sledovani | Sel ani Kontrola kvality Analyza Vykazovéni

Byla zjifténa nova slozka PoZkejie na dokonden| 9 Data kontroly kvality ze W Zafadit béh sekvencavani
5 daty sekvencowani. sekvencovani y béhu sekvancovani do fronty na analyzu

Vytvofil vikazy

Predbézné kontroly
sekvencovacich béhd

uivateli

1 Monitoring (Sledovani) — pfedbézné kontroluje platnost nového béhu sekvencovani. Kontroly platnosti
zahrnuji kontroly kompatibility parametr’ béhu (zda hodnoty odpovidaji ocekavanym hodnotam)
a pridruzeni pratokové kyvety ke znamé existujici zkumavce fondu a zajiStuje, aby se neopakovala
vykazovani vysledkU stejnych vzork( ve fondu (opakovany béh). V pfipadé nelspéchu nékteré z téchto
kontrol dostane uzivatel oznameni e-mailovym oznamovacim systémem a v protokolu Alerts (Vystrahy) ve
webovém uzivatelském rozhrani.

2 Sequencing (Sekvencovani) — nepfetrzité sleduje dokoncovani béhu sekvencovani. Nastaveny ¢asovac
uréuje prodlevu pro dokoncéeni béhu. Pokud prodleva vyprsi, uzivatel dostane oznameni e-mailovym
oznamovacim systémem a prostrednictvim protokolu Alerts (Vystrahy) na webovém uzivatelském
rozhrani.

3 QC (Kontrola kvality) — kontroluje soubory InterOp QC, které vytvoril sekvencer. Assay Software kontroluje
celkovy podet klastr(, hustotu klastrd a kvalitu skére ¢teni. V pripadé nesplnéni kritérii kontroly kvality
dostane uzivatel oznameni e-mailovym oznamovacim systémem a v protokolu Alerts (Vystrahy) ve
webovém uzivatelském rozhrani.

4 Analysis (Analyza) — spravuje frontu analyzy nékolika béh( sekvencovani, které vytvorily réizné nastroje
nakonfigurované serverem. Server zpracovava ulohy po jedné v poradi, ve kterém dorazi (princip FIFO).
Po uspésném dokondeni jedné analyzy se spusti dalsi naplanovana analyza z fronty. Pokud béh analyzy
selze nebo vyprsijeho Sasovy limit, Assay Software analyzu automaticky znovu spusti (az tfikrat). Po
kazdé chybé dostane uzivatel oznameni e-mailovym oznamovacim systémem a v protokolu Alerts
(Vystrahy) ve webovém uzivatelském rozhrani.

5 Reporting (Vykazovani) — po dokonceni analyzy vytvori vykaz, ktery obsahuje konecné vysledky. Pokud
dojde k chybé avykaz se nevytvori, uzivatel dostane oznameni e-mailovym oznamovacim systémem
a v protokolu Alerts (Vystrahy) ve webovém uzivatelském rozhrani.

Ukoly Assay Software

Assay Software vykonava jak automatizované ukoly, tak Ukoly spusténé uzivatelem.
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Automatizované ukoly

Assay Software vykonava nasledujici automatizované ukoly:

Shromazdovani a ukladani protokolu o pfiprave vzorku — na konci kazdého kroku vytvari skupinu
vystupnich soubor( a ukladé je do slozky ProcesslLog (Protokol zpracovani), ktera se nachéazi ve slozce
Output (Vystup). Pfehled naleznete v kapitole Struktura souboru vykaz( na strané 34 a podrobnosti

v kapitole Vykazy zpracovani na strané 50.

Vytvoreni oznameni 0 upozornénich, e-mailech a zpravéach - sleduje stav platnosti davky, fondu a vzorku
béhem krokU pripravy vzorku a kontroluje kvalitu dat sekvencovani a vysledk( analyzy kazdého vzorku.
Na zakladé téchto kontrol platnosti uréi Assay Software, zda se ma v procesu pokracovat a zda maji byt
vysledky vykazany. Assay Software ukonci proces, pokud dojde ke zneplatnéni davky nebo fondu na
zakladé vysledkl kontroly kvality. UZivateli je odeslano upozornéni e-mailem, vytvori se zprava a do
weboveého uzivatelského rozhrani se zaznamena vystraha.

Analyza dat sekvenovéani — analyzuje nezpracovana data sekvenovani pro kazdy multiplexovany vzorek
ve fondu pomoci integrovaného NIPT Analysis Software. Assay Software zjisti vysledky aneuploidie

v jednotlivych vzorcich.Systém nehlasi vysledky vzorkd, které byly uZivatelem zneplatnény nebo zruseny.
U vzorkU, které nespliuii kritéria kontroly kvality, je poskytnuto vyslovné zddvodnéni, avsak vysledky
takovych vzorkd nejsou brany v potaz. Dalsi informace naleznete v ¢asti Vykaz NIPT na strané 38.

Vytvoreni souboru s vysledky — poskytuje vysledky vzorku v souboru s hodnotami oddélenymi
tabelatorem, ktery je ulozen do slozky Output (Vystup). Dalsi informace naleznete v &asti Vykaz NIPT na
strané 38.

Vytvareni vykazl — Assay Software vytvari dopliikové informace o vysledcich, oznameni a vykazy
zpracovani. Dalsi informace naleznete v ¢asti Systémové vykazy na strané 34.

Zneplatnéni vzorku, fondu a davky —
Zneplatnéni vzorku — Assay Software oznaci jednotlivé vzorky za neplatné, pokud uzivatel:
Primo zneplatni vzorek.

Zneplatni celou desku pfi pfipravé knihovny, nez jsou vytvoreny fondy.
Je-li je vzorek oznacen jako neplatny, automaticky se vygeneruje Sample Invalidation Report (Vykaz
zneplatnéni vzorku), viz kapitola VVykaz zneplatnéni vzorku na strané 49.
Vytvoreni vykazu o zneplatnéni fondu a davky — fondy a davky muze zneplatnit pouze uzivatel.
Zneplatnéné fondy nejsou systémem zpracovany. Fondy, které jiz byly vytvoreny z neplatné davky,
nejsou automaticky zneplatnény a mohou byt systémem déle zpracovany. Nové fondy vSak nemohou
byt vytvoreny ze zneplatnénych davek. Pokud je fond zneplatnén a jsou spinény nasledujici
podminky, systém vyda Pool Retest Request Report (Vykaz Zadosti o opakovanou zkousku fondu):

Davka je platna.

Pro tuto davku jiz nejsou k dispozici dalsi fondy.

Pocet povolenych fondd z davky nebyl vyCerpan.
Vice informaci naleznete v kapitole Vykaz Zadosti o opakovanou zkousku fondu na strané 49.
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Rizenf opakované zkousky —

Chyby fond( — chybné fondy jsou obvykle fondy, které neprosli sekvencovaci metrikou kontroly
kvality. Assay Software nepokracuje ve zpracovani chybnych fond(, pokud je béh dokoncen.
Opétovné sekvencovani s pouzitim délitelného podilu druhého fondu.

Chyby vzorku - v pfipadé potreby software umoznuje opakované zkousky chybovych vzork(.
Chybové vzorky museji byt zahrnuty do nové davky a znovu zpracovany procesem rozboru.

Opakovani — systém opétovnée neanalyzuje fondy se vzorky, které jiz byly Uspésné zpracovany
a vykazany. Opakovani zpracovani vzorku mdze byt uskute¢néno umisténim do nové davky.

Uzivatelské ukoly
VeriSeq NIPT Solution v2 umoziuje uZivatellim provadét nasleduiici tkoly:

Pomoci softwaru Workflow Manager:

Oznacit jednotlivé vzorky, vSechny vzorky v davce nebo vSechny vzorky pfidruzené k fondu jako
neplatné.

Oznacit dany vzorek jako zruseny. V konec¢ném vykazu vysledk( potom Assay Software vysledky oznadi

jako zrusené.

Pouzivani Assay Software:
Nakonfigurujte software, ktery budete instalovat a zaclenovat do infrastruktury laboratorni sité.
Zménte nastaveni konfigurace, napfiklad nastaveni sité, umisténi sdilenych slozek nebo fizeni
uzivatelskych ucta.
Zobrazte stav systému a davek, vykazy zpracovani vysledk( a davek, protokoly ¢innosti a auditu
a vysledky rozboru.

iy POZNAMKA

" UZivatelé mohou rfizné Ukoly provadét na zékladé opravnéni, ktera maji. Dalsi informace naleznete v ¢asti
Pritazeni uzivatelskych roli na strané 23.

Sequencing Handler

Assay Software pouziva Sequencing Handler ke spravé béhl sekvencovani vytvorenych sekvencovacimi
nastroji. Program identifikuje nové béhy sekvencovani, ovéfuje parametry béhd a uvadi do souladu ¢arovy
kod fondu se znamym fondem, ktery byl vytvoren v pribéhu procesu pfipravy knihovny. Pokud pridruzeni
nelze provést, uzivatel obdrzi oznameni a zpracovani béhu sekvencovani se zastavi.

Po Uspésném dokonceni ovéreni Assay Software pokracuje ve sledovani dokoncovani béht sekvencovani.
Dokon&ené béhy sekvencovani jsou fazeny do fronty ke zpracovani pomoci programu Analytic Pipeline
Handler (viz Analytic Pipeline Handler na strané 19).

Kompatibilita béhu sekvencovani

Server analyzuje pouze béhy sekvencovani, které jsou kompatibilni s analytickym pracovnim postupem
cfDNA.

K vytvoreni volani baze pouzivejte pouze kompatibilni metody sekvencovani a verze softwaru.

&7 POZNAMKA
' Pravidelné sledujte metriky vykonu dat sekvencovani, abyste kvalitu dat udrzeli vramci specifikace.
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Modul VeriSeq NIPT Local Run Manager konfiguruje sekvenovani pomoci nasledujicich parametr( ¢tent:
Béh paired-end sekvenovani se tenimi v cyklu 2 x 36.

Dvaijité indexovani s osmicyklovymi ¢tenimi indexu.

Analytic Pipeline Handler

Program Analytic Pipeline Handler spusti plan analyzy za U¢elem zjisténi aneuploidie. Plan zpracovava béhy
sekvencovani po jednom s prdmérnym trvanim méné nez 5 hodin na fond. Pokud analyza fond nezpracuje
nebo nedokond¢i analyzu kvili vypadku energie nebo prodlevé, Analytic Pipeline Handler automaticky béh
znovu zaradi. Pokud se zpracovani fondu nezdafi tfikrat po sobé, je béh oznacen jako chybny a uzivateli je
zaslano oznameni.

Uspé&sna analyza b&hu spusti vytvoreni vwkazu NIPT. Dalsi informace naleznete v &asti Vykaz NIPT na strané
38.

Prodleva pracovniho postupu a pozadavky na ulozisté

Analyticky pracovni postup cfDNA podléha nasledujicim ¢asovym omezenim a omezenim Uloziste.

Parametr Vychozi hodnota
Maximum Sequencing Time (Maximalni doba sekvencovani) 20 hodin
Maximum Analysis Time (Maximalni doba analyzovani) 10 hodin
Minimum Scratch Space Storage (Minimalni pomocné misto uloziste) 900 GB

Assay Software hostuje mistni webové uzivatelské rozhrani, které umoznuje snadny pfistup k mistnimu
serveru z libovolného mista v siti. Webové uzivatelské rozhrani poskytuje nasleduijici funkce:

View recent activities (Zobrazit posledni Cinnosti) — uvadi kroky, které byly dokoncené béhem provadéni
rozboru. Uzivatel obdrzi vystrahy k mnohym z téchto &innosti prostrednictvim e-mailového oznamovaciho
systému. Dalsi informace naleznete v ¢asti Oznameni Assay Software na strané 58.

View errors and alerts (Zobrazit chyby a vystrahy) — uvadi problémy, které by mohly narusit dalsi
pokracovani rozboru. Chybové zpravy a vystrahy se uzivateli odesilaji prostfednictvim e-mailového
oznamovaciho systému. Dalsi informace naleznete v ¢asti Oznameni Assay Software na strané 58.

Configure the server network settings (Konfigurovat nastaveni serverové sit€) — pracovnici spolecnosti
llumina sit obvykle konfiguruji béhem instalace systému. Pokud mistni sit vyZzaduje zmény v IT, mdze byt
potfeba provést Upravy. Dalsi informace naleznete v ¢asti Zména nastaveni sité a serveru na strané 26.

Manage server access (Spravovat pristup k serveru) — mistni server umoznuje pristup na trovni spravc(
aobsluhy. Tyto Urovné pfistupu fidi zobrazovani ¢innosti, vystrah a chybovych protokold azmény
nastaveni sité a mapovani dat. Dalsi informace naleznete v Casti Sprava uzivateli na strané 23.

Configure sequencing data folder (Konfigurovat slozku dat sekvencovani) — ve vychozim nastaveni server
uklada data sekvencovani. K rozsifeni Ulozné kapacity je vSak mozné pfidat centralni Ulozisté NAS. Dalsi
informace naleznete v ¢asti Mapovani serverovych jednotek na strané 31.

Configure email notification subscribers list (Konfigurovat seznam pfijemct e-mailovych oznameni) —
spravuje seznam prijemcd, ktefi dostavaji e-mailova oznameni s chybovymi zpravami a vystrahami ke
zpracovani rozboru. Dalsi informace naleznete v asti Konfigurace e-mailovych oznameni systému na
strané 27.
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Reboot or shutdown the server (Restartovat nebo vypnout server) — v pfipadé potreby restartuje nebo
vypne server. Restartovani nebo vypnuti mize byt nutné v pfipadé, kdy to vyzaduje konfiguraéni
nastaveni nebo kdyz se pouzije jako opravny prostfedek pfi chybé serveru. Dalsi informace naleznete
v ¢asti Restart serveru na strané 31 a Vypnuti serveru na strané 32.

Licenéni smlouva s koncovym uzivatelem

Pri prvnim prihlaseni do webového uzivatelského rozhrani budete pozadani o pfijeti licenéni smlouvy

s koncovym uzivatelem (EULA). Vybérem polozky Download EULA (Stahnout smlouvu EULA) si mizete
licencni smlouvu stahnout do pocitace. Software vyzaduje, abyste pred pokracovani prace ve webovém
uzivatelském rozhrani pfijali smlouvu EULA.

Po prijeti smlouvy EULA se mUzete vratit na stranku smlouvy EULA a v pfipadé potfeby si mUZete tento
dokument stahnout.

Konfigurace webového uzivatelského rozhrani

Vyberte ikonu Settings (Nastaveni) % zobrazi se rozeviraci seznam s nastavenim konfigurace. V zavislosti na
uzivatelské roli a pfidruzenych povolenich se zobrazi nastaveni. Dalsi informace naleznete v ¢asti Prirazeni
uZivatelskych roli na strané 23.

iy POZNAMKA
' Technik nema pfistup k zadné z téchto funkci.

Nastaveni Popis

User Management Pridat, aktivovat/deaktivovat a upravit povéfeni uzivatele. Pouze servisni technici a administratofi.
(Sprava uzivatel()

Email Configuration Upravit seznam odbératell e-mailovych oznameni.

(Nastaveni e-mailu)

Change Shared Zmeénte heslo sbsuser pro pfistup ke sdilenym slozkam mistniho serveru.
Folder Password

(Zménit heslo sdilené

slozky)

Reboot Server Pouze servisni technici a administratofi.
(Restartovat server)

Shut Down Server Pouze servisni technici a administratori.
(Vypnout server)

Prihlaseni do webového uzivatelského rozhrani

Postup ziskani pfistupu k rozhrani softwaru Assay Software a pfihlasent:

1 Vpocditadi pripojeném ke stejné siti jako mistni server otevrete jeden z nasledujicich webovych prohlizecd:

Chrome verze 69 nebo novejsi
Firefox verze 62 nebo novéjsi
Internet Explorer verze 11 nebo noveéjsi

2 Zadejte adresu IP nebo nazev serveru poskytnuty spole¢nosti lllumina béhem instalace, odpovidajici
zapisu \\<IP adresa VeriSeq Onsite Server v2>\login.
Priklad: \\10.10.10.10\ogin.

3 Pokud se zobrazi varovani zabezpeceni prohlizeCe, pfidejte vyjimku zabezpeceni, abyste mohli
pokrac¢ovat na prihlaSovaci obrazovku.
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4 Na pfrihlaSovaci obrazovce zadejte uzivatelské jméno a heslo (rozlisuji se mala a velka pismena)
poskytnuté spoleCnosti lllumina a vyberte Log In (Prihlasit).

7 POZNAMKA

Po 10 minutach necinnosti Assay Software automaticky odhlasi aktualniho uzivatele.

Pouziti ovladaciho panelu

Ovladaci panel softwaru VeriSeq NIPT Assay Software v2 se zobrazi po prihlaseni a predstavuje hlavni okno

navigace. K ovladacimu panelu se miZete kdykoli vratit, staci v nabidce vybrat moznost Dashboard (Ovladaci

panel).

Ovladaci panel vzdy zobrazuje poslednich 50 protokolovanych &innosti (pokud jich bylo méné nez 50, zobrazi

pouze ¢innosti, které byly zaprotokolovany). Mdzete vyvolat i 50 predchozich ¢innosti a prochézet historii
¢innosti. Stac¢i vybrat moznost Previous (Pfedchozi) v pravém dolnim rohu tabulky &innosti.

Obrazek 4 Ovladaci panel VeriSeq NIPT Assay Software

A  Dashboard
Dashboard
Recent activities Recent errors Server status

WHEN USER SUBSYSTEM DETAILS
2016-07-2909:17 PDT Assay Aneuploidy Detection Repart generated for '160728_NB551043_ 0005_AHCLWIBGXY'
2016-07-2909:17 PDT Assay Analysis started for '160728_NS500411 0171 AHCLGJBGXY'
2016-07-2905:23 PDT Assay Sequencing QC passed for '160728_NS500411_0171_AHCLGJBGXY'
2016-07-2% 05:14 PDT Assay Analysis started for '160728_NB551043_0005_AHCLWIBGXY"
2016-07-29 05:14 PDT Assay Sequencing QC passed for '160728_NB551043_0005_AHCLWIBGXY'
2016-07-28 19:56 PDT Assay Sequencing started for '160728_NB551043_0005_AHCLWIBGXY'
2016-07-28 19:55 PDT Assay Sequencing started for '160728_NS500411 0171 AHCLGJBGXY'
2016-07-28 17:18 PDT Assay Batch 'DVT0151_PLO2_1" pool 'PT2008505' created
2016-07-28 17:18 PDT Assay Batch 'DVT0151_PLO2_1" pool 'PT2008521' created
2016-07-28 16:14 PDT Assay Batch 'DVT0151 PLO2_1' completed library
2016-07-28 10:30 PDT Assay Batch 'DVT0151_PLO2_1' initiated

Zobrazeniposlednich Cinnosti

Karta Recent Activities (Posledni ¢innosti) obsahuje stru¢ny popis poslednich ¢innosti Assay Software

a mistniho serveru.

Nazev Popis

When (Kdy) Activity date and time (Datum a Cas Cinnosti)

User Pokud se pouziva, oznacuje uzivatele, ktery ¢innost provedl.

(Uzivatel)

Subsystem Entita nebo proces, ktery danou ¢innost provedl, napfiklad uZzivatel, rozbor nebo konfigurace
(Subsystém)

Details Popis ¢innosti

(Podrobnosti)
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Nazev

Level
(Uroven)

Popis

Uroven piitazend dané ¢innosti. Na vybér jsou nasledujici moznosti:

o Activity (Cinnost) — oznaduje innost na serveru, napriklad restartovani systému nebo prihlagenf &i
odhlaseni uzivatele.

¢ Notice (Upozornéni) — oznacuje nelspésné provedeny krok. Mize se jednat napfiiklad o zneplatnéni
vzorku nebo chybu kontroly kvality.

e Warning (Varovani) — oznacuje, ze béhem normalniho provadéni a pfi spravné funkci hardwaru dos$lo
kchybé. Mize se jednat napiiklad o neznamé parametry béhu nebo o chybnou analyzu.

Zobrazeniposlednich chyb

Karta Recent Errors (Posledni chyby) obsahuje strucny popis poslednich chyb softwaru a serveru.

Nazev
When (Kdy)

User
(Uzivatel)
Subsystem
(Subsystém)
Details
(Podrobnosti)

Level
(Uroven)

Popis
Activity date and time (Datum a Cas ¢innosti)

Pokud se pouziva, oznacuje uzivatele, ktery ¢innost provedl.
Entita nebo proces, ktery danou ¢innost provedl, napfiklad uZzivatel, rozbor nebo konfigurace
Popis Cinnosti

Urovef pfifazena dané &innosti. Na vybér jsou nasledujici moznosti:

e Urgent (Naléhavé) — zavazna chyba hardwaru, ktera ohrozuje provoz systému. Obratte se na
technickou podporu spole&nosti lllumina.

e Alert (Vystraha) — chyba b&hem normalniho provozu. Mdze se jednat o poskozeni disku, problém
s volnym mistem nebo konfiguraci, které brani vytvareni vykaz( nebo e-mailovych oznameni.

e Error (Chyba) — chyba systému nebo serveru béhem normalniho provozu. Mdze se jedna o problém
s konfiguraénim souborem nebo o selhani hardwaru.

Zobrazenistavu systému a vystrah

Pokud chcete zobrazit prehled stavi serveru, kliknéte na ovladacim panelu na kartu Server Status (Stav

serveru).

V pfehledu se zobrazi nasledujici informace:

Date (Datum) — aktualni datum a Cas.

Time zone (Casové pasmo) — ¢asové pasmo nakonfigurované na serveru. PouZiva se pro datum a &as

e-mailll, vystrah a vykazd.

Hostname (Nazev hostitele) — ndzev systému se sklada z nazvu sitového hostitele a znazvu domény DNS.

Disk space usage (Vyuziti mista na disku) — procento aktualné vyuzitého misto na disku, které slouzi

k ukladani dat.
Software — predepsana konfigurace softwaru (napfiklad CE-IVD).

Version (Verze) — verze VeriSeq NIPT Assay Software v2

V prehledu se mize zobrazit i tlac¢itko Server alarm (Alarm serveru), kterym se vypina zvukovy signal alarmu

radice RAID . Toto tladitko se zobrazuje pouze spravcim. Po pouziti tohoto tladitka se obratte na technickou
podporu spole¢nosti lllumina a pozadejte o dalsi pomoc.
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Sprava uzivatelu

iy POZNAMKA
" Povoleni pridavat, upravovat nebo odstraniovat povoleni technik( a dalSich uzivateld na jejich Grovni mayji
pouze servisni technici a spravci.

Prifazeniuzivatelskych roli

Uzivatelskeé role vymezuiji pfistup uzivatel a jejich prava vykonavat uréité ukoly.

Role Popis

Sluzba Terénni servisni technik spole¢nosti lllumina, ktery provadi instalaci a nastaveni systému (v€etné
vytvoreni spravce). Resi rovnéz problémy, provadi opravy serveru, nastavuje a méni konfiguraci a
provadi nepretrzitou softwarovou podporu.

Spravce Laboratorni spravce, ktery nastavuje a udrzuje konfiguraci, spravuje uzivatele, zadava seznam
e-mailovych odbérateld, méni heslo sdilené slozky a restartuje a vypina server.

Technik Laboratorni technik, ktery dohlizi na stav a vystrahy systému.

Pridavaniuzivatell
Pri Uvodni instalaci pfida terénni servisni technik spole¢nosti lllumina do systému spravce.
Chcete-li pfidat uzivatele:
1 Na obrazovce User Management (Sprava uzivatel() vyberte polozku Add New User (Pridat nového
uzivatele).
&y POZNAMKA
VSechna pole musi byt vyplnéna.
2 Zadejte uZivatelské jméno.
iy POZNAMKA
Pri vybéru prijatelnych znakl pro uZivatelské jméno se neroziiSuji malé a velka pismena, uZivatelské
jméno miiZze obsahovat pouze alfanumerické znaky (napf. a-z a 0-9), ,_“ (podtrzitko) a ,—* (pomicka).

UzZivatelskéa jména museji mit délku 4 az 20 znakl a musejl obsahovat minimalné jednu &islici. Prvni znak
uzivatelského jména nesmi byt Cislice.

Assay Software pouziva uzivatelské jméno pro identifikaci osob podilejicich se na rliznych aspektech
zpracovani rozboru a na interakcich s Assay Software.

Zadejte celé jméno uzivatele. Celé jméno se zobrazuje pouze v uzivatelském profilu.
4 Zadejte a potvrdte heslo.
&7 POZNAMKA

Hesla museji mit délku 8 az 20 znak{ a museji obsahovat minimélné jedno velké pismeno, jedno malé
pismeno a jednu &islici.

5 Zadejte e-mailovou adresu uzivatele.
Pro kazdého uzivatele je nutna jedinec¢na e-mailova adresa.

6 Vyberte pozadovanou uzivatelskou roli z rozbalovaciho seznamu.
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7 Okamzitou aktivaci uzivatele provedte vybranim policka Active (Aktivni) nebo zrusenim jeho vybéru,
chcete-li uzivatele aktivovat pozdéji (napf. po zaskoleni).

8 Dvojitym kliknutim na Save (Ulozit) ulozte a potvrdte zmeény.
Na obrazovce User Management (Sprava uzivateld) je nyni zobrazen novy uZivatel.

Uprava uzivatel(i

Postup Upravy informaci o uzivatelich:

1 Na obrazovce User Management (Sprava uzivatel(l) vyberte uzivatelské jméno poZzadovaného uzivatele.
2 Podle potreby upravte informace uZivatele a po dokondéeni vyberte Save (UloZzit).

3 Po zobrazeni dialogového okna znovu vyberte Save (Ulozit), &imz zmény potvrdite.
Na obrazovce User Management (Sprava uZivatell) se nyni zobrazuji zmény uzivatele.

Deaktivace uzivateld

Chcete-li deaktivovat uzivatele:

1 Na obrazovce User Management (Sprava uzivatel(), vyberte pozadované uzivatelské jméno.
ZruSte oznaceni zaSkrtavaciho policka Activate (Aktivovat) a vyberte polozku Save (Ulozit).

3V potvrzovaci zprave vyberte polozku Save (Ulozit).
Stav uZivatele na obrazovce User Management (Sprava uzivatel(l) se zméni na Disabled (Neaktivni).

Sprava sdilené sitové jednotky

- POZNAMKA
' Povoleni pfidavat, upravovat nebo odstranovat sdilena umisténi slozek maiji pouze servisni technici nebo
spravci.

Pridani sdilené sitove jednotky

Nastavte systém tak, aby uklédal data sekvencovani na ur¢eném ulozisti NAS, ne na serveru pfipojenému

k sekvencovacimu systému. UloZisté NAS mize poskytnout vétsi tlozni kapacitu a nepfetrzité zalohovani dat.
1V nabidce Dashboard (Ovladaci panel) vyberte moznost Folders (Slozky).

2 Vyberte Add folder (Pridat slozku).

3 Zadejte nasleduijici informace, které vam poskytl spravce IT:
Location (Umisténi) — cela cesta do umisténi v Ulozisti NAS vCetné slozky, ve které jsou data ulozena.
Username (Uzivatelské jméno) — uzivatelské jméno urCené pro mistni server, kdyz pfistupuje k Ulozisti
NAS.
Password (Heslo) — heslo ur¢ené pro mistni server, kdyz pristupuje k Ulozisti NAS.

4 Vyberte moznost Save (UloZit).

Vybérem polozky Test (Zkouska) provedte kontrolu spojeni s Ulozistém NAS.
Pokud se spojeni nezdari, ovérte uspravce IT, zda mate spravny nazev serveru, nazev umisténi,
uzivatelské jméno a heslo.
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6 Restartujte server, aby se zmény projevily.

&7 POZNAMKA
' Nastaveni sdilené sitové jednotky mdze podporovat pouze jednu slozku dat sekvencovani.

Uprava sdilené sitové jednotky

1V nabidce Dashboard (Ovladaci panel) vyberte moznost Folders (Slozky).
2 Upravte cestu v poli Location (Umisténi) a vyberte Save (Ulozit).

3 Vybérem polozky Test (Zkouska) provedte kontrolu spojeni s Ulozistém NAS.
Pokud se spojeni nezdari, ovérte uspravce IT, zda mate spravny nazev serveru, nazev umisténi,
uzivatelské jméno a heslo.

Odstranénisdilené sitove jednotky

1V nabidce Dashboard (Ovladaci panel) vyberte moznost Folders (Slozky).
2 Chcete-li umisténi zmeénit, vyberte cestu k umistén.

3 Vyberte polozku Delete (Odstranit), chcete-li odebrat externi slozku sekvenovani.

Konfigurace sité a nastaveni certifikatu

Obrazovku nastaveni sité vyuziva terénni servisnitechnik spolecnosti lllumina béhem Uvodniinstalace
k nastaveni sité a certifikatd.

- POZNAMKA
' Povoleni zménit nastaveni sité a certifikéat’ maji pouze servisnitechnici a spravci.

1V nabidce Dashboard (Ovladaci panel) vyberte moznost Configuration (Nastaveni).
2 Vyberte kartu Network Configuration (Nastaveni sit€) a podle potfeby nastavte konfiguraci sité.

3 Vyberte kartu Certification Configuration (Nastaveni certifikace) a vytvorte SSL certifikat.

Zmeéna nastaveni certifikat(

Certifikat SSL (Secure Socket Layer) je datovy soubor, ktery umoznuje vytvorit zabezpecené propojeni mezi
mistnim serverem a prohlizeCem.

1 Kpfidani nebo zméné nastaveni certifikatu SSL pouzite kartu Certificate Configuration (Konfigurace
certifikatu).
Laboratory Email (E-mail laboratore) — kontaktni e-mail zkusebni laboratore (musi mit platny format
e-mailové adresy).
Organization Unit (Organizacni jednotka) — oddéleni.
Organization (Organizace) — nazev zkusebni laboratore.
Location (Umisténi) — adresa zkuSebni laboratore.
State (Stat) — stat zkuSebni laboratore (automaticky vyplnéno na zékladé e-mailové adresy).
Country (Zemé) — zemé zkuSebni laboratore (automaticky vyplnéno na zakladé e-mailové adresy).

Certificate Thumbprint (SHA1) (Kryptograficky otisk certifikatu (SHA1)) — identifikacni ¢islo certifikace.

Kryptograficky otisk certifikatu (SHA1) zajistuje, Ze se uZzivateldm nebudou zobrazovat varovani
certifikatu pfi pfistupu k softwaru VeriSeq NIPT Assay Software v2. SHA1 se zobrazi po vytvoreni
nebo obnoveni certifikatu. Dalsi informace viz ¢ast Obnoveni certifikatu na strané 26.
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2 Kliknutim na moznost Save (UloZit) uplatnite provedené zmény.

Zmeéna nastavenisité a serveru

iy POZNAMKA
' Chcete-li predejit chybam pfipojeni k serveru, koordinujte veskeré zmény nastaveni sité a serveru se
spraveem IT.

1 Knastaveni nebo zméné nastaveni sité a mistniho serveru pouzijte kartu Network Configuration
(Konfigurace sité).
Static IP Address (Staticka adresa IP) — adresa IP ur¢end pro mistni server
Subnet Mask (Maska podsité) — maska podsité mistni sité.
Default Gateway Address (Vychozi adresa brany) — vychozi adresa IP smérovace.
Hostname (Nazev hostitele) — uréeny nazev odkazujici na mistni server v siti (definovany ve vychozim
nastaveni jako lokalni hostitel (localhost))
DNS Suffix (Pfipona DNS) — uréena pfipona DNS.
Nameserver 1 and 2 (Nazev serveru 1 a 2) — IP adresy nebo nazvy DNS serveru.
NTP Time Server 1 and 2 (Casovy server NTP 1 a 2) — servery pro synchronizaci ¢asu podle protokolu
NTP.
MAC Address (Adresa MAC) — adresa MAC serverove sité (pouze ke Cteni).
Timezone (Casové pasmo) — mistni Sasové pasmo serveru.

2  Zkontrolujte spravnost zadanych dat a vybérem moznosti Save (Ulozit) restartujte server. Provedené
Zmeény se projevi.

] UPOZORNENI
J Nespravna nastaveni mohou narusit spojeni se serverem.

Stazeniainstalace certifikatu

Postup stazeni a instalace certifikatu SSL:

1V nabidce Dashboard (Ovladaci panel) vyberte moznost Configuration (Nastaveni).
2 Kliknéte na kartu Certification Configuration (Konfigurace certifikace).

3 Na obrazovce Network Configuration (Konfigurace sité) vyberte moznost Download Certificate (Stahnout
certifikat).

4 Otevrete stazeny soubor a vyberte moznost Install Certificate (Instalovat certifikat).
Podle pokynt privodce importem nainstalujte certifikat.

6 Vybérem OK zaviete dialogova okna.

Obnoveni certifikatu

&7 POZNAMKA
Povoleni obnovit certifikaty arestartovat systém maji pouze servisni technici a spravci.
Postup obnoveni certifikatu po zméné nastaveni sité nebo certifikatu:
1 Na obrazovce Network Configuration (Konfigurace sit€) vyberte moznost Regenerate Certificate (Obnovit
certifikat).

2 Chcete-li pokracovat, vyberte moznost Regenerate Certificate and Reboot (Obnovit certifikat
a restartovat). Chcete-li skoncit, vyberte moznost Cancel (Zrusit).
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Konfigurace e-mailovych oznameni systému

VeriSeq NIPT Assay Software v2 komunikuje s uzivateli zasilanim e-mailovych oznameni o postupu rozboru
a vystrah, kdyz se vyskytnou chyby nebo je vyZzadovan zasah uzivatele. Cast Oznameni Assay Software na
strané 58 popisuje rdzna e-mailova oznameni posilana systémem.

iy POZNAMKA

Zkontrolujte, zda nastaveni proti nevyzadané poste vasi e-mailové schranky povoluji e-mailova oznameni ze
serveru. E-mailova oznamenijsou zasilana z Uctu VeriSeq@<customer email domain>, kde <customer email
domain> je ur¢ena mistnim oddélenim IT pfi instalaci serveru.

Vytvoreni seznamu e-mailovych odbératell

E-mailova oznameni se odesilaji seznamu uréenych odbérateld, které mlzete definovat pomoci nasledujicich
krokU.

Pokud chcete sestavit seznam odbérateld, postupuijte nasledovné:
1V nabidce Dashboard (Ovladaci panel) vyberte ikonu Settings (Nastaveni) 8
2 Vyberte moznost Email Configuration (Nastaveni e-mailu)

3 Do pole Subscribers (Odbératelé) zadejte e-mailové adresy oddélené carkou.
Zkontrolujte spravnost zadanych e-mailovych adres. Software format e-mailovych adres neovéruje.

4 Vybérem moznosti Send test message (Odeslat zkusebni zpravu) vytvorite zkuSebni e-mail pro seznam
odbératell.
Zkontrolujte svoji e-mailovou schranku a ovérte, zda byl e-mail odeslan.

5 Vyberte moznost Save (Ulozit).

Odhlaseni

Vyberte ikonu profilu uzivatele v pravém hornim rohu obrazovky a kliknéte na Log Out (Odhlasit).

Po shromazdéni dat sekvencovani jsou tato data rozdélena, pfevedena do formatu FASTQ, usporadana
podle referenéniho genomu a analyzovana pro zjisténi aneuploidie. Jak je popsano nize, pro kvalifikovani
konecné odpoveédi pro jakykoliv vzorek jsou stanoveny rlizné metriky.

Demultiplexing a vytvoreni FASTQ

Data sekvencovani ulozena ve formatu BCL jsou zpracovana pomoci prfevodniho softwaru bcl2fastqg, ktery
demultiplexuje data a prevadi soubory BCL na standardni format FASTQ pro dalsi analyzu. Assay Software
vytvari pro kazdy béh sekvencovani seznam vzork( (SampleSheet.csv). Tento soubor obsahuje informace
ovzorcich poskytnuté softwaru béhem pripravného zpracovani vzork( (pomoci softwaru API). Tyto seznamy
vzork{ obsahuiji hlavicku s informacemi o béhu a deskriptorech pro vzorky zpracované v konkrétni pritokové
kyvete.

Nésledujici tabulka nabizi podrobnosti o datech v seznamu vzorkd.

UPOZORNENI

J Tento soubor se seznamem vzork( NIJAK neupravuijte. Soubor je vytvaren systémem a Upravy mohou mit
negativni dopad v pribéhu dalsho zpracovani, véetné nespravnych vysledkl nebo chybné analyzy.
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Nazev sloupce
SamplelD
SampleName
Sample_Plate
Sample_Well
[7_Index_ID
index
15_Index_ID
index2

Sample_Project

Popis

ldentifikace vzorku.

Nazev vzorku. Vychozi nastaveni: odpovida SamplelD.
|dentifikace desky pro dany vzorek. Vychozi nastaveni: prazdné.
|dentifikace jamky na desce pro dany vzorek.

|dentifikace prvniho indexového adaptéru.

Nukleotidova sekvence prvniho adaptéru.

|dentifikace druhého adaptéru.

Nukleotidova sekvence druhého adaptéru.

|dentifikace projektu pro dany vzorek. Vychozi nastaveni: prazdné.

SexChromosomes Analyza nalezejici k pohlavnim chromozom@m. Jedna z nasledujicich moznosti:

e Yes (Ano) — vyzaduje se aneuploidie pohlavniho chromozomu a vykazovani pohlavi.

e No (Ne) — nevyzaduje se aneuploidie pohlavniho chromozomu ani vykazovani pohlavi.

e SCA - vyzaduje se aneuploidie pohlavniho chromozomu, nevyzaduje se vykazovani pohlavi.
SampleType Typ vzorku. Jedna z nasledujicich moznosti:

e Singleton (Jedinacek) — téhotenstvi zjednoho embrya.

e Twin (Dvoj¢e) — téhotenstvi ze dvou embryi.

e Control (Kontrola) — kontrolni vzorek se znamym pohlavim a klasifikaci aneuploidie.
e NTC - Zadny kontrolni vzorek $ablony (Zadna DNA).

Kontrola kvality sekvencovani

Metriky kontroly kvality sekvencovani uréuji pritokové kyvety, které s vysokou pravdépodobnosti zplsobi
neuspéch analyzy. Hustota klastrd, procento ¢teni prochazejici filtrem (PF), predfazovani a metriky fazovani
popisuiji obecnou kvalitu dat sekvencovani a jsou spole€né mnoha aplikacim sekvencovani nové generace.
Metrika predpokladanych usporadanych ¢teni odhaduje Uroven pritokové kyvety v hloubce sekvencovani.
Pokud data s nizkou kvalitou nedosahnou metriky predpokladanych usporadanych ¢teni, zpracovani béhu
se ukonci. Dalsi informace naleznete na strané 1 v asti Metriky a meze kontroly kvality sekvencovani na
strané 33.

Odhady fetalni frakce

Fetalni frakce oznacuje procentualni podil mimobunécéné volné DNA cirkulujici v krevnim vzorku matky, ktery
je ziskan z placenty. Assay Software pro vypocet odhadu fetalni frakce pouziva informace z rozdéleni velikosti
fragment(i cfDNA a rozdilél v genomickém pokryti mezi matetskou a fetaini cfDNA. 1

Statistiky pouzité v zavére¢ném vyhodnocovani

V pripadé vsech chromozom( se data paired-end sekvenovani usporadaji podle referenéniho genomu
(HG19). Jedinecnd, neduplicitni usporadana ¢teni se agreguiji do 100kb kos. Odpovidajici pocty kosd se
upravi podle odchylky GC a podle dfive stanoveného genomického pokryti v zavislosti na oblasti. Pfi pouziti
takovych poctd normalizovanych kosU se statisticka skére odvozujipro jednotlivé autozomy porovnanim
oblasti pokryti, které mohou byt zasaZeny aneuploidii, se zbytkem autozomd. LLR (vérohodnostni pomér) se
vypocita pro jednotlivé vzorky tak, ze se zohledni tato skére podle pokryti a odhadovana fetalni frakce. LLR
predstavuje pravdépodobnost ovlivnéni vzorku na zékladé pozorovaného pokryti a fetalni frakce oproti
pravdépodobnosti, ze vzorek ovlivnény nebude na zakladé stejného pozorovaného pokryti.

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
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Vypocet tohoto pomeéru zohlednuje také odhadovanou nepresnost ve fetalni frakci. V naslednych vypoctech
se pouzije pfirozeny logaritmus tohoto poméru. Assay software posoudi LLR kazdého cilového chromozomu a
kazdého vzorku, aby mohl zajistit urceni aneuploidie.

Statistiky chromozom( X a Y se li§i od statistik pouzivanych pro autozomy. V pfipadé plodl identifikovanych
jako Zenské vyzaduije volani SCA klasifikadni shodu LLR a normalizované hodnoty chromozomd. V pfipadé
[45,X] (TurnerGv syndrom) a [47,XXX] se vypocitaji konkrétni skore LLR. V pfipadé plodl identifikovanych jako
muzské Ize volani SCA pro [47,XXY] (Klinefelteriiv syndrom) nebo [47,XYY] zaloZit na vztahu mezi
normalizovanymi hodnotami chromozomd pro chromozomy X aY (NCV_X a NCV_Y). Vzorky, které se vztahuiji
k muzskym ploddm, ukterych se NCV_X nachézi v rozsahu pozorovaném v pfipadé euploidnich Zenskych
vzorkd, mUZzeme nazvat [47,XXY]. Vzorky néleZejici k muzskym vzork(m, u kterych se NCV_X nachazi

v rozsahu pozorovaném v pfipadé euploidnich muzskych vzorkd, ale které maiji pfilisné zastoupeni
chromozomu Y, mdzeme nazvat [47,XYY].

Nékteré hodnoty NCV_Y a NCV_X spadaji mimo schopnost systému urcit SCA. Tyto vzorky pfinesou pfi
klasifikaci XY vysledek Not Reportable (Nelze vykazat). Pokud budou vSechny ostatni metriky kontroly kvality
Uspésné, budou autozomalni vysledky téchto vzork( poskytnuty.

Kontrola kvality analyzy

Analyticka metrika kontroly kvality je metrika, ktera je vypocitana béhem analyzy a pouziva se pro zjisténi
vzorkd, které se pfilis odchyluji od o¢ekavaného chovani. Data pro vzorky, které neprojdou touto metrikou,
jsou povazovana za nespolehliva a oznacena jako chybna. Jestlize vzorky vykazi vysledky mimo ocekavany
rozsah této metriky, bude ve Vykazu NIPT uveden ddvod kontroly kvality jako varovani nebo pricina chyby.
Dalsi informace o téchto ddvodech kontroly kvality jsou uvedeny v Hiaseni divodd kontroly kvality na strané
43.

Kontrola kvality vzork(i NTC

Software VeriSeq NIPT Solution umoznuje pridani vzorkd NTC jako soucast béhu. Zafizeni ML STAR mdze
vytvorit az 2 NTC na jeden béh davky s 24 vzorky a davky se 48 vzorky a az 4 NTC na davku s 96 vzorky. Bez
ohledu na pocet pridanych vzorkd NTC software kontroluje minimalni prdmeérny pocet ve vysi 4 miliond
jedine¢nych namapovanych fragment( na fond. Z tohoto dlvodu nepfidavejte vice nez 2 vzorky NTC na
fond. DalSi informace naleznete v ¢asti Metriky a meze kontroly kvality sekvencovani na strané 33.

Stavy kontroly kvality vzorkd NTC jsou nasledujici:

NTC sample processing (Probiha zpracovani vzork( NTC) — pfi zpracovavani vzorkd NTC software pouzije
vysledek PASS QC (Uspésna kontrola kvality), kdyz je pokryti vzorku nizké, jak se u NTC ocekava.

Patient sample as NTC (Vzorek pacienta jako NTC) — pfi zpracovani vzorku pacienta oznaceného jako
NTC je zjisténo velké pokryti. Protoze je vzorek oznaceny jako NTC, software pfifadi ke stavu kontroly
kvality vzorku pfiznak FAIL (NeUspésné) s nasledujicim zdlvodnénim: NTC SAMPLE WITH HIGH
COVERAGE (Vzorek NTC s vysokym pokrytim).

1BianchiD, Platt L, Goldberg J et al. Genome Wide Fetal Aneuploidy Detection by Maternal Plasma DNA Sequencing.
Obstet Gynecol. 2012, 119(5):890-901. doi: 10.1097/a0g.0b 0136318240 432.
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Mistni server VeriSeq Onsite Server v2 pracuje v opera¢nim systému Linux a poskytuje pfiblizné 7,5 TB ulozné
kapacity pro data. Za predpokladu, Ze jeden béh sekvencovani ma velikost dat 25 GB, mUze server uchovat
az 300 béhd. Pokud jiz nenf k dispozici minimalni potfebna Ulozna kapacita, vydé systém automatické
oznameni. Server se instaluje v mistni siti (LAN).

Mistni disk

Assay Software zpfistupfiuje uzivateli nékteré slozky na mistnim serveru. Tyto slozky Ize pfipojit pomoci
protokolu sdileni Samba k libovolné pracovni stanici nebo prfenosnému pocitaci v mistni siti.

Nazev slozky Popis Pristup

Input (Vstup) Obsahuje data sekvenovani vytvorend systémem sekvenovani nové generace Cteni a zapis.
pfipojenym k serveru.

Output (Vystup) Obsahuje vSechny softwarem generované vykazy. Pouze Cteni.

Backup (Zaloha) Obsahuje zalohy databaze. Pouze ¢tenl.

iy POZNAMKA

Mapovani mistniho disku je zalozeno na protokolu SMB (Server Message Block). Software aktualné
podporuje verze SMB1 a SMB2. Server vyzaduje podpis SMB. Povolte tyto verze na zarizeni
(laptop/pracovni stanice), které pripojujete.

Mistni databaze

Assay Software udrzuje mistni databazi, ve které jsou uchovany informace o knihovnach, informace o bézich
sekvencovani a vysledky analyz. Databaze je nedilnou soucasti softwaru Assay Software a neni pfistupna
uzivateli. Systém udrzuje automaticky mechanizmus zalohovani databaze na mistnim serveru. Kromé
nasledujicich databazovych procest se uzivatelim doporucuje, aby pravidelné zéalohovali databéazi do
externiho umisténi.

Database backup (Zalohovani databaze) - Jednou za hodinu, za den, tyden a za mésic je automaticky
ulozen snimek databaze. Hodinové zalohy jsou odstranény po vytvoreni denni zalohy. Podobné denni
zalohy jsou odstranény po vytvoreni tydenni zalohy. Tydenni zalohy jsou odstranény po vytvoreni mésicni
zalohy a ponechana je pouze jedna mésicni zaloha. Doporucenou praxi je vytvorit automatizovany skript,
ktery udrzuje slozku zaloh v mistnim Ulozisti NAS.

Database restore (Obnoveni databaze) — Umoznuje obnovit databazi z kteréhokoliv snimku zalohy.
Obnoveni provadi pouze servisni technici spole¢nosti lllumina.

Data backup (Zélohovani dat) — Ackoliv Ize pouZzit mistni server jako hlavni GloZisté b&hd sekvenovani,
mdze uchovat pouze pfiblizné 300 béht. Spolecnost lllumina doporucuje nastavit automatizované
zalohovani dat, které se provadi pravidelné do jiného dlouhodobého Ulozisté nebo do Ulozisté NAS.

Maintenance (Udrzba) — Lisi se od zalohovani dat. Mistni server nevyzaduje od uZivatele provedeni
udrzby. Aktualizaci softwaru Assay Software nebo samotného mistniho serveru zajistuje technicka
podpora spole¢nosti lllumina.
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Archivovani dat

Pri archivaci vstupnich a vystupnich slozek se fidte svou mistni politikou IT archivovani na vasem pracovisti.
Assay Software sleduje zbyvajici misto na disku ve vstupni slozce a zasila uzivateldm e-mailové oznameni,
pokud zbyvajici kapacita Ulozisté klesne pod 1 TB.

Pro ukladani dat nepouzivejte mistni server. Data pfesunte na mistni server a v pravidelnych intervalech je
archivujte.

Typicky béh sekvenovani, ktery je kompatibilni s analytickym pracovnim postupem cfDNA, vyzaduje
25-30 GB pro béhy sekvenceru nové generace. Skutec¢na velikost slozky béhu zavisi na konecné hustoté
klastru.

Data archivujte, pouze kdyz je systém necinny a neprobihd zadna analyza ani béhy sekvenovani.

Mapovani serverovych jednotek

Mistni server obsahuije tfi slozky, které Ize jednotlivé pfipgjit k libovolnému pocitaci se systémem Microsoft
Windows:

Input (Vstup) — pfipojuje se ke slozkam dat sekvencovani. Provedte pfipojeni k pocitaci pfipojenému
k sekvencovacimu systému. Nakonfigurujte sekvencovaci systém tak, aby prenasel data do slozky Input
(Vstup).

Output (Vystup) — pripojuje se k vykazlim analyzy serveru a vykaz{im zpracovani rozboru.
Backup (Zaloha) — pripojuje se k soubordm zéalohy databaze.

Pripojovani jednotlivych slozek:

1 Prinlaste se k poc¢itaci v podsiti mistniho serveru.

2 Kliknéte pravym tlacitkem na ikonu Computer (Pocitac) a vyberte moznost Map network drive (Pripojit
sitovou jednotku).

Vyberte pismeno v rozeviracim seznamu Drive (Jednotka).

V poli Folder (Slozka) zadejte \\<IP adresa VeriSeq Onsite Server v2>\<nazev slozky>.
Priklad: \\10.50.132.92\input.

5 Zadejte uzivatelské jméno a heslo.
Uspé&sné pipojené slozky se zobrazi v po&itadi jako pFipojens.
dw  POZNAMKA

Mapovani mistniho disku je zalozeno na protokolu SMB (Server Message Block). Software aktualné
podporuje verze SMB1 a SMB2. Server vyzaduje podpis SMB. Povolte tyto verze na zarizeni
(laptop/pracovni stanice), které pripojujete.

Restart serveru

iy POZNAMKA
Povoleni k restartu serveru maji pouze servisni technici a spravci.
Postup restartu serveru:
1 Vrozeviracim seznamu Settings (Nastaveni) vyberte moznost Reboot Server (Restartovat server).

2 Chcete-li systéem restartovat, kliknéte na Reboot (Restartovat). Chcete-li skonCit bez restartu, kliknéte na
Cancel (Zrusit).
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3 Zadejte dtvod vypnuti serveru.
Ddvod se zaznamena pro potreby fedeni problémd.
&7 POZNAMKA
' Restart systému muze trvat nékolik minut.

Vypnuti serveru

&7 POZNAMKA
Povoleni k vypnuti serveru maji pouze servisni technici a spravci.
Postup vypnuti mistniho serveru:
1 Vrozeviracim seznamu Settings (Nastaveni) vyberte moznost Shut Down Server (Vypnout server).

2 Pokud chcete mistni server vypnout, vyberte moznost Shut Down (Vypnout). Pokud chcete odeijit bez
vypnuti, vyberte moznost Cancel (Zrusit).

3 Zadejte dlvod vypnuti mistniho serveru.
Ddvod se zaznamena pro potreby fedeni problémd.

Zotaveni z neo¢ekavaného vypnuti
V pfipadé vypadku napajeni nebo nechténého vypnuti uzivatelem béhem analyzy systém provede nasleduijici
¢innosti:

Pri opétovném spusténi automaticky restartuje Assay Software.

Rozpozna, ze béh analyzy se nezdafil, a znovu odesle analyzu do fronty ke zpracovani.

Po uspésném dokonc&eni analyzy vygeneruje vystup.
&7 POZNAMKA

Pokud se analyza nezdari, umozni Assay Software systému az trikrat znovu odeslat béh na analyzu.
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Priloha A Metriky kontroly kvality

Metriky a meze kontroly kvality kvantitativniho vyjadreni
Metriky a meze kontroly kvality sekvencovani

Metriky a meze kontroly kvality kvantitativniho vyjadreni

Metrika Popis Dolni mez  Horni mez Zdavodnéni
standard_r_squared Hodnota R na 0,980 Nepouziva Modely standardni krivky zobrazujici slabou
druhou v modelu se linearitu v prostoru log-log nejsou dobrymi
standardni kfivky. indiciemi skuteCnych koncentraci vzorku.
standard_slope Sklon modelu 0,95 1,15 Modely standardni kfivky se sklonem mimo
standardni kfivky. oCekavana vykonnostni pasma oznacuji
nespolehlivy model.
ccn_library_pg_ul Maximalni pfipustna Nepouziva 1000 pg/ul  Vzorky s vypocitanymi koncentracemi DNA,
koncentrace vzorku.  se které prekracuji specifikace, oznacuji
nadmeérnou kontaminaci genomické DNA.
median_ccn_pg_ul Medianova 16 pg/ul Nepouziva Fond sekvencovani pfiméreného objemu
vypoc&itana hodnota se nesmi mit nadmérny pocet pfilis

koncentrace pro
v8echny vzorky
v davce.

nafedénych vzorkd. Davky s vysokym
podtem naredénych vzorkd oznaduji
selhani procesu pfipravného zpracovani
vzorkd.

Metriky a meze kontroly kvality sekvencovani

Metrika Popis Dolni mez Horni mez  Zdtvodnéni
cluster_density Hustota klastr( 152000 na 338000 na Prdtokova kyveta s nizkou hustotou
sekvenovan. mm? mm? Klastr(l nevytvaii dostatek &tent.
Pritokové kyvety s pfilisnym
mnozstvim Klastrd obvykle vytvareji
data sekvencovani v nizké kvalité.
pct_pf Procento Cteni >50 % Nepouziva  Prltokové kyvety s mimoradné nizkym
prochazejici filtrem se procentem PF mohou mit abnormalni
Cistoty. zastoupeni bazi a velmi
pravdépodobné mohou oznadovat
problém se ¢tenim PF.
prephasing Frakce predfazovani.  Nepouziva < 0,003 Empiricky optimalizovana doporuceni
se pro VeriSeq NIPT Solution v2.
phasing Frakce fazovani. Nepouziva < 0,004 Empiricky optimalizovana doporuc¢eni
se pro VeriSeq NIPT Solution v2.
predicted_aligned_  Odhadovany >4000000 Nepouziva  Stanoveno jako minimalni pozorovany
reads pramémy pocet se NES vramci bézné populace
jedine¢né
namapovanych

fragmentl na vzorek.
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OVO - 34

Prehled systeémovyCh VWKazZO . ... . 35
Udalosti VytVATreNTi VYKAZO .- 36
Wykazy vysledKU @ OZNAMENT . ... 38
VYKAZY ZPraCOVANT i 50

Assay Software vytvari dvé kategorie vykaz(:
vykazy vysledk( a oznameni,
vykazy zpracovani.

Existuji také dva typy vykaz(:

Informadni — vykazy tykajici se procesu. Nabizeji informace o postupu rozbor a mdzete je pouzit
k potvrzeni dokonceni konkrétniho kroku. Vykaz také poskytuje informace o vysledcich kontroly kvality
a Cisla ID.

Prakticky — asynchronni vykaz, ktery se spusti systémovou udalosti nebo Cinnosti uzivatele a ktery
vyzaduje pozornost uzivatele.

Tato ¢ast popisuje jednotlivé vykazy a jejich podrobnosti pro potfeby integrace LIMS.

Vystupni soubory

Vykazy softwaru Assay Software jsou vytvoreny na vnitfnim pevném disku mistniho serveru, ktery je pripojen
k disku uzivatele jako slozka Output (Vystup) urena pouze ke Cteni. Jednotlivé vykazy jsou vytvoreny

s odpovidajicim standardnim souborem kontrolniho sou¢tu MD5, ktery slouzi k ovéfeni, Ze soubor nebyl
pozmeneén.

VSechny vykazy maji format bézného textu oddéleného tabelatory. Vykazy Ize otevrit v libovolném textovém
editoru nebo programu pro zpracovani tabulek, jako je Microsoft Excel.
Struktura souboru vykaz(

Assay Software uklada vykazy do zvlastni struktury ve slozce Output (Vystup).
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Obrazek 5 Struktura slozky vykazC softwaru Assay Software

Lo B |

Vﬁ' stup Nazev davky

Zaloha

Vykaz vytvofeny po Uspé&sném
dokonteni zpracovani

Asynchronni zZruseni nebo zneplatnéni
provedené uZivatelem

Assay Software uklada vykazy do slozky Batch Name (Nazev davky), ktera ma toto usporadani:

> Hlavni slozka (slozka Batch Name (Nazev dévky)) — obsahuje vykazy s vysledky nebo souvisejicimi
e-mailovymi oznamenimi generovanymi systémem LIMS. Podrobnosti viz ¢ast Vykazy vysledki a
oznameni na strané 38.

> Slozka ProcesslLogs (Protokoly zpracovani) — obsahuje vykazy souvisejici se zpracovanim Podrobnosti viz
¢ast Vykazy zpracovani na strané 50

Seznam vSech vykaz( je uveden v ¢asti Prehled systémovych vykaz( na strané 35.

Prehled systémovych vykazu

Nazev vykazu Ty’/p Er’ltlta Format souboru vykazu
vykazu vykazu
Vykaz NIPT Prakticky Fond, <batch_name>_<pool_type>_<pool_barcode>_<flowcell>_nipt_
pritokova report_<YYYYMMDD_hhmmss>.tab
kyveta
Doplrikovy vykaz Informaéni  Fond, <batch_name>_<pool_type>_<pool_barcode>_<flowcell>_
pritokova supplementary_report_<YYYYMMDD_hhmmss>.tab
kyveta
Vykaz zneplatneni Prakticky Vzorek <batch_name>_<sample_barcode>_sample_invalidation_report_
vzorku <YYYYMMDD_hhmmss>.tab
Vykaz zruSeni vzorku Prakticky Vzorek <batch_name>_<sample_barcode>_sample_cancellation_report_
<YYYYMMDD_hhmmss>.tab
Wkaz zadosti o Prakticky Fond <batch_name>_<pool_type>_pool_retest_request_<YYYYMMDD_
opakovanou zkousku hhmmss>.tab
fondu
Vykaz zavedeni davky Informacni  Davka ProcessLogs/<batch_name>_batch_initiation_report_
<YYYYMMDD_hhmmss>.tab
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Nazev vykazu T)’/p Er'1t|ta Format souboru vykazu
vykazu vykazu
Vykaz zneplatneni Informacéni Davka ProcessLogs/<batch_name>_batch_invalidation_report_
davky <YYYYMMDD_hhmmss>.tab
Vykaz vzorku knihovny Informacni  Davka ProcessLogs/<batch_name>_library_sample_report_
<YYYYMMDD_hhmmss>.tab
Vykaz reagencie Informacéni Davka ProcessLogs/<batch_name>_library_reagent_report_
knihovny <YYYYMMDD_hhmmss>.tab
Vykaz laboratorniho Informacéni Davka ProcessLogs/<batch_name>_library_labware_report_
vybaveni knihovny <YYYYMMDD_hhmmss>.tab
Vykaz kvantifikace Informacéni Davka ProcessLogs/<batch_name>_library_quant_report_<YYYYMMDD_
knihovny hhmmss>.tab
Protokol zpracovani Informacéni Davka ProcessLogs/<batch_name>_library_process_log.tab
knihovny
Vykaz fondu Informa¢ni Fond ProcessLogs/<batch_name>_<pool_barcode>_pool_report_
<YYYYMMDD_hhmmss>.tab
Vykaz zneplatneni Informacéni Fond ProcessLogs/<batch_name>_<pool_barcode>_pool_invalidation_
fondu report_<YYYYMMDD_hhmmss>.tab
Vykaz sekvencovani Informaéni  Fond, ProcessLogs/<batch_name>_<pool_type>_<pool_barcode>_
pratokova <flowcell>_sequencing_report_<YYYYMMDD_hhmmss>.tab
kyveta
Vykaz o nezdafené Informaéni  Fond, ProcessLogs/<batch_name>_<pool_barcode>_analysis_failure_
analyze pratokova report_<YYYYMMDD_hhmmss>.tab
kyveta

Udalosti vytvareni vykazl

Vykaz Popis Udalost vytvareni

VWkaz NIPT Obsahuje konec¢né vysledky Uspésného béhu analyzy. e Analyza béhu
sekvenovani je
dokonc&ena.

Doplnkovy vykaz Obsahuje doplnkové vysledky uspésného béhu analyzy. e Analyza béhu

sekvenovani a vykaz
NIPT jsou dokonc¢eny.

Zneplatnéni vzorku

Obsahuje informace o zneplatnéném vzorku.

e Uzivatel zneplatni vzorek.

Zruseni vzorku

Obsahuje informace o zruSeném vzorku.

e UzZivatel zrusi vzorek.

Pool Retest Request (Zadost
0 opakovanou zkousku
fondu)

Oznacuje, ze z existujici davky Ize vytvorit druhy fond.

e UzZivatel zneplatni fond.

Obsahuje informace o stavu opakované zkousky fondu. !

Batch Initiation (Zahajenf
davky)

Oznacuje zacatek zpracovani nové davky.

e UzZivatel zahaji novou
davku.

Zneplatnéni davky

Obsahuje informace o davce zneplatnéné uzivatelem.

e Davka je zneplatnéna.

Library Sample (Vzorek
knihovny)

Zobrazi seznam vS8ech vzorkd v davce.

e Davka je zneplatnéna.

e Metoda pripravy knihovny
je dokonc&ena.

e Neuspésna kvantifikace
davky.
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Vykaz

Popis

Udalost vytvareni

Library Reagent (Reagencie
knihovny)

Obsahuje informace o reagencii pro zpracovani
knihovny.

e Davka je zneplatnéna.

e Metoda pripravy knihovny
je dokoncena.

e Neuspésna kvantifikace
davky.

Library Labware (Laboratorni
vybaveni knihovny)

Obsahuje informace o laboratornim vybaveni pro
zpracovani knihovny.

e Davka je zneplatnéna.

e Metoda pripravy knihovny
je dokonc&ena.

e Neuspésna kvantifikace
davky.

Library Quant (Kvantifikace
knihovny)

Obsahuje informace o vysledcich zkousky kvantifikace
knihovny.

e Davka je zneplatnéna.

e Metoda pfipravy knihovny
je dokoné&ena.

e NeuUspésna kvantifikace
davky.

Library Process Log
(Protokol zpracovani
knihovny)

Obsahuje kroky provadéné behem zpracovani knihovny.

e Davka je zneplatnéna.

* Metoda pfipravy knihovny
je dokoncena.

e NeUspésna kvantifikace
davky.

e Zpracovani davky je
dokonc&eno.

Pool (Fond)

Obsahuje objemy fondd vzorkd.

e Metoda slu¢ovani do
fondu je dokon&ena.

Pool Invalidation
(Zneplatnéni fondu)

Obsahuje informace o fondu zneplatnéném uzivatelem.

e UzZivatel zneplatni fond.

Sequencing (Sekvenovani)

Obsahuje vysledky kontroly kvality sekvenovani.

e Kontrola kvality
sekvenovani probéhla
uspesne.

e Kontrola kvality
sekvenovani se nezdafila.

e Cas na sekvenovani
vyprsel.

Analysis Failure (Chyba
analyzy)

Obsahuje analytické informace pro neudspésny fond.

e Analyza béhu
sekvenovani se nezdarila.

" Uzivatel zneplatni fond z platné davky, ktera neprekrogila maximalni poget fondd.
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Sloupec

batch_
name

sample_
barcode

sample_
type

sex_chrom

screen_
type

8¢

Vykaz NIPT

Vykaz NIPT z VeriSeq NIPT Assay Software v2 obsahuje vysledky klasifikace chromozom( naformatované zpUsobem jeden vzorek na jednu
fadku pro kazdy vzorek z fondu.

Popis

Nazev davky.

Jedine¢ny Carovy kod vzorku.

Informace o typu vzorku poskytnuté ze sbémeého
bodu nebo uzivatelem - pracovnikem laboratore.
Uréuje vzhled klasifikace aneuploidie.

Je pozadovana analyza pohlavniho chromozomu.
UrCuje prezentaci klasifikace aneuploidie a informaci
o pohlavnim chromozomu.

Typ vySetreni

Mozné prednastavené hodnoty

Nepouziva se.

Nepouziva se.

Jedna z nasledujicich moznosti:

e Singleton (Jedinacek) — téhotenstvi z jednoho
embrya.

e Twin (Dvojce) — téhotenstvi ze dvou embryi.

e Control (Kontrola) — kontrolni vzorek se znamym
pohlavim a klasifikaci aneuploidie.

e NTC - zadny kontrolni vzorek Sablony (zadna
DNA).

e Not specified (Neurceno) — u tohoto vzorku nebyl
poskytnut typ vzorku.

Jedna z nasledujicich moznosti:

® Yes (Ano) — vyzaduje se aneuploidie pohlavniho
chromozomu a vykazovani pohlavi.

¢ No (Ne) — nevyzaduje se aneuploidie pohlavniho
chromozomu ani vykazovani pohlavi.

e SCA - vyzaduje se aneuploidie pohlavniho
chromozomu, nevyzaduje se vykazovani pohlavi.

e Not specified (Neurceno) — u tohoto vzorku nebyla
poskytnuta moznost vykazovani pohlavniho
chromozomu.

Jedna z nasledujicich moznosti:

¢ Basic (Zakladni) - vySetfeni chromozom( 13, 18,
nebo 21.

e Genomewide (Cely genom) — vySetfeni celého
genomu.

¢ Not specified (Neur¢eno) — u tohoto vzorku nebyl
poskytnut typ vySetfeni.

Typ

text

text

vyCet

vycet

text

Regularni vyraz

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

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

Hodnoty uvedené ve
sloupci Mozné

prednastavené hodnoty.

Hodnoty uvedené ve
sloupci Mozné

prednastavené hodnoty.

Hodnoty uvedené ve
sloupci Mozné

prednastavené hodnoty.
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Sloupec
flowcell

class_sx

Popis
Carovy kod priitokové kyvety pro sekvenovan.

Klasifikace aneuploidie u pohlavniho chromozomu.

Mozné prednastavené hodnoty Typ
Nepouziva se. text
Jedna z nasledujicich moznosti v zavislosti na class_
vybraném typu vzorku a moznostech vykazovani SX

pohlavniho chromozomu:

o ANOMALY DETECTED - XO (Zjisténa anomalie —
XO) — monozomie X.

e ANOMALY DETECTED - XXX (Zjisténa anomalie —
XXX) — trizomie X.

o ANOMALY DETECTED - XXY (Zjisténa anomalie —
XXY) — dva chromozomy X u plodu muzského
pohlavi.

o ANOMALY DETECTED - XYY (Zjisténa anomalie —
XYY) —dva chromozomy Y.

e NO ANOMALY DETECTED (Nezjistena zadna

anomalie) — negativni vzorek a nevykazané

pohlavi.

NO ANOMALY DETECTED — XX (Nezjisténa zadna

anomalie) — negativni vzorek s Zenskym plodem.

NO ANOMALY DETECTED - XY (Nezjisténa zadna

anomalie — XY) — negativni vzorek s muzskym

plodem.

NOT REPORTABLE (Pohlavni chromozomy nelze

vykazat) — software nedokazal vykazat pohlavni

chromozom.

NO CHRY PRESENT (Bez pfitomnosti

chromozomu Y) — téhotenstvi s dvojCaty bez

zjisténého chromozomu Y.

CHRY PRESENT (Chromozom Y pfitomen) —

téhotenstvi s dvojcaty se zjisténym chromozomem

Y.

CANCELLED (ZruSeno) — vzorek zrusen

uzivatelem.

INVALIDATED (Zneplatnéno) — vzorek neprosel

kontrolou kvality nebo byl zneplatnén uzivatelem.

NOT TESTED (Nezkou$eno) — pohlavni

chromozom nebyl zkouSeny.

NA (Neuplatiuje se) — kategorie se na vzorek

nevztahuje.

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

Hodnoty uvedené ve
sloupci Mozné
prednastavené hodnoty.
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Sloupec Popis

class_auto  Klasifikace aneuploidii v autozomech. Vykazano jako
ANOMALY DETECTED (Zjisténa anomalie), jestlize
byla u vzorku zjisténa anomalie v ramci vybraného

typu vySetreni.

anomaly_ Retézec v nomenklatufe ISCN, ktery popisuje
description  vSechny vykazované anomalie. Vyskytne-li se
nékolik anomalii, jsou oddéleny stredniky.

qc_flag Vysledky analyzy kontroly kvality.
Pouze hodnoty gc_flag WARNING (Varovani)
a PASS (Uspésné) vykazuji vysledky. Ostatni
hodnoty nikoliv.

Mozné prednastavené hodnoty Typ

Jedna z nasledujicich moznosti: text

e ANOMALY DETECTED (Zjisténa anomalie) —
zjisténa autozomalni chromozomalni anomalie.

e NO ANOMALY DETECTED (Nezjisténa zadna
anomalie) — nezjisténa zadna autozomalni
anomalie.

e CANCELLED (Zruseno) — vzorek zrusen
uzivatelem.

¢ INVALIDATED (Zneplatnéno) — vzorek neprosel
kontrolou kvality nebo byl zneplatnén uzivatelem.

e NA (Neuplatiuje se) — kategorie se na vzorek
nevztahuje.

DETECTED: (Zjisténo), nasleduji fetézce oddélené text
stfedniky, propojujici nasledujici formaty, a to

v poradi chromozom:

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

{1.2)7){2}1\)

XOXXXXXY XYY

nebo NO ANOMALY DETECTED (Nezjisténa zadna
anomalie) | NA (Nepouziva se) | INVALIDATED
(Zneplatnéno) | CANCELLED (Zruseno).

Jedna z nasledujicich moznosti: vyCet
* PASS (Usp&sné)

e WARNING (Varovani)

e FAIL (NeUspéesné)

e CANCELLED (Zruseno)

e INVALIDATED (Zneplatnéno)

e NTC_PASS (Uspé&séna NTC)

Regularni vyraz

Hodnoty uvedené ve
sloupci Mozné
prednastavené hodnoty.

Strednikem oddélené
retézce a dalsi hodnoty
popsané v ¢asti Pravidla
popisu anomalif.

Hodnoty uvedené ve
sloupci Mozné
prednastavené hodnoty.
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Sloupec

gc_reason

ff

Popis

Informace o chybé kontroly kvality nebo varovani.

Odhadovana hodnota fetalni frakce.

Mozné prednastavené hodnoty Typ Regularni vyraz

Jedna z n?sledujl’cich moznosti: text Hodnoty uvedené ve

e NONE (Zadné) (stav kontroly kvality je PASS sloupci Mozné
(Uspéesné)) prednastavené hodnoty.

e MULTIPLE ANOMALIES DETECTED (Zjisténo
nékolik anomalii) (stav kontroly kvality je
WARNING (Varovani))

e FAILED iFACT (Neuspésna zkouska iFACT)

e DATA OUTSIDE OF EXPECTED RANGE (Data
mimo ocekavany rozsah)

e FRAGMENT SIZE DISTRIBUTION OUTSIDE OF
EXPECTED RANGE (Rozdélenf velikost fragmentl
mimo ocekavany rozsah)

e FLOWCELL DATA OUTSIDE OF EXPECTED RANGE
(Data pritokové kyvety mimo ocekavany rozsah)

e FAILED TO ESTIMATE FETAL FRACTION
(Neuspésny odhad fetalni frakce)

e SEQUENCING
DATA OUTSIDE OF EXPECTED RANGE (Data
sekvenovani mimo o¢ekavany rozsah)

o UNEXPECTED DATA (Neocekavana data)

e NTC SAMPLE WITH HIGH COVERAGE (Vzorek
NTC s vysokym pokrytim)

e CANCELLED (ZruSeno)

¢ INVALIDATED (Zneplatnéno)

Procentualni hodnota cfDNA vzorku z plodu text Nepouziva se.
zaokrouhlena na nejblizsi celé &islo. Vysledky nizsi
nez 1 % jsou uvedeny jako < 1 %.
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PFirucka k softwaru VeriSeq NIPT Solution v2

Pravidla popisu anomalii

Jestlize analyza provadéna softwarem VeriSeq NIPT Assay Software v2 zjisti anomalii, zobrazi se v poli
anomaly_description (popis anomalie) ve Vykazu NIPT hodnota DETECTED (Zjisténo), po niz nasleduje
textovy fetézec. Tento text popisuje vSechny vykazované anomalie pomoci mezinarodniho systému
cytogenetické nomenklatury (ISCN). Retézec obsahuje fadu prvk( oddélenych stfednikem. Kazdy prvek
predstavuje trizomii nebo monozomii v autozomu, aneuploidii pohlavniho chromozomu nebo ¢astecnou deleci
¢i duplikaci.
Prvky predstavuijici trizomii a monozomii jsou oznaceny jako +<chr>, respektive -<chr>, kde <chr> je &islo
chromozomu.
Napfiklad vzorek s trizomii na chromozomu 5 bude vyjadren takto:

+5
Vzorek s monozomii na chromozomu 6 bude vyjadien takto:

-6
Pro aneuploidie pohlavniho chromozomu se pouZziva standardni ozna¢eni pomoci ¢tyf moznych hodnot:

XO - pro monozomii na chromozomu X

XXX - pro trizomii na chromozomu X

XXY - pro 2 chromozomy X u muz{

XYY - pro 2 chromozomy Y u muzd

Castesné delece nebo duplikace se vykazuji pouze u autozom( a objevuiji se pouze ve vySetieni celého
genomu. Syntax ¢astecné delece nebo duplikace je <type>(<chr>)(<start band><end band>), kde:

<type> je typ udalosti, bud del v pfipadé delece, nebo dup v pfipadé duplikace,
<chr> je ¢islo chromozomu,

<start band> je cytogeneticky chromozomovy region, kde se nachazi zacatek udalosti,
<end band> je cytogeneticky chromozomovy region, kde se nachazi konec udalosti.

Napriklad ¢astecna delece nebo duplikace, kde cytogeneticky chromozomovy region mezipi14 a g15 na
chromozomu 22 obsahuje duplikaci, bude vyjadrena takto:

dup (22) (pl4glb)
V polianomaly_description (popis anomalie) plati 3 pravidla usporadant:
1 Prvky se fadi podle ¢isla chromozomu, a to bez ohledu na to, zda se jedna o cely chromozom, nebo

¢astecCnou deleci, nebo duplikaci. Je-li pfitomna aneuploidie pohlavniho chromozomu, objevi se jako
posledni.

2 V pfipadé ¢astecnych deleci &i duplikaci vtomtéz chromozomu se delece objevuiji pfed duplikacemi.

3 Céastedné delece &i duplikace téhoZ typu v tomtéz chromozomu jsou sefazeny podle po&atedni baze,
ktera se objevuje v Doplikovém vykazu.
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PFrirucka k softwaru VeriSeq NIPT Solution v2

HiaSeni dlvodU kontroly kvality

Sloupec gc_reason ve vykazu NIPT zobrazuje chybu kontroly kvality nebo varovani, pokud vysledek analyzy
nespada do oekavaného rozsahu metriky analytické kontroly kvality . Chyby kontroly kvality maji za nasledek
kompletni potlaceni vysledk( aneuploidie chromozom(l, klasifikace pohlavi, vysledk( dopliikového vykazu

a odhadované fetalni frakce, coz odpovida nasledujicim polim vykazu NIPT: class_auto, class_sx, anomaly_

description a ff.

Hlaseni divodu kontroly kvality

FAILED iFACT (Neuspésna zkouska iFACT)

DATA OUTSIDE OF EXPECTED RANGE (Data mimo
o¢ekavany rozsah)

FRAGMENT SIZE DISTRIBUTION OUTSIDE OF
EXPECTED RANGE (Rozdéleni velikosti fragmentd
mimo ocekavany rozsah)

FLOWCELL DATA OUTSIDE OF EXPECTED RANGE
(Data pritokové kyvety mimo ocekavany rozsah)

FAILED TO ESTIMATE FETAL FRACTION (Neuspésny
odhad fetalni frakce)

SEQUENCING DATA OUTSIDE OF EXPECTED RANGE
(Data sekvenovani mimo ocekavany rozsah)

UNEXPECTED DATA (Neoc¢ekavana data)

MULTIPLE ANOMALIES DETECTED (Zjisténo nékolik
anomalif)

Dokument €. 1000000089159 vOO CZE
English Source: 1000000067940 vO2
URCENO K DIAGNOSTICE IN VITRO

Popis

Individualizovana zkouska iFACT (individual
Fetal Aneuploidy Confidence Test) — metrika
kontroly kvality, ktera kombinuje odhadnutou
fetalni frakci s metrikami b&hu souvisejicimi

s pokrytim. Viysledkem je urceni, zda ma systém
statistickou spolehlivost ucinit rozhodnuti

o urcitém vzorku.

Priimérna odchylka od euploidniho pokryti nenfi
v souladu s rozdélenim nauc¢enych dat. Mdze
byt zplsobeno kontaminaci nebo nespravnym
zpracovanim vzorku.

Rozdéleni velikosti fragmentd neni v souladu
srozdélenim naucenych dat. Mdze byt
zpUsobeno kontaminaci nebo nespravnym
zpracovanim vzorku.

Rozdéleni dat pritokové kyvety neni v souladu
srozdélenim nau¢enych dat. Mdze byt
zplUsobeno chybou v nastaveni pritokové
kyvety.

Nelze vytvorit platny odhad fetalni frakce.

Vstupni data sekvenovani nejsou v souladu
srozdélenim nau¢enych dat. Mdze byt
zpUsobeno kontaminaci nebo nespravnym
zpracovanim vzorku.

\Wkaz uvadi problém s kontrolou kvality, ktery
neodpovida zadnému jinému dlvodu kontroly
kvality uvedenému v této tabulce.

Ve vzorku byly zjistény dvé nebo vice
vykazovanych anomalii (véetné ¢astecnych
deleci ¢i duplikaci a aneuploidii celého
chromozomu).

Delece nebo vicecetné anomalie mohou
poukazovat na nespravné zachazeni se
vzorkem nebo na vzacngjsi udalost, jako je
malignita matky.

Toto hlaseni pfedstavuje varovani. Nejedna se
o chybu kontroly kvality . Vysledky se vykazuji,
abyste vidéli zjisténé anomalie. Mozna ovsem
budete muset vzorek znovu zpracovat.

Doporucéena
akce

Zpracujte
vzorek
Znovu.

Zpracujte
vzorek
Znovu.

Zpracujte
vzorek
znovu.

Zpracujte
vzorek
zZnovu.

Zpracujte
vzorek
Znovu.

Zopakujte
sekvenovani
pratokové
kyvety.

Obratte se
na
technickou
podporu
spole¢nosti
[llumina.

Zpracujte
vzorek
Znovu.
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Prirucka k softwaru VeriSeqg NIPT Solution v2

Hlaseni divodu kontroly kvality Popis Doporucena
akce
NTC SAMPLE WITH HIGH COVERAGE (Vzorek NTC Pro vzorek NTC bylo zjisténo vysoké pokryti Zpracujte
s vysokym pokrytim) (nebyl oc¢ekavan zadny material DNA). Mdze byt vzorek
zpUsobeno kontaminaci nebo nespravnym ZNnovu.
zpracovanim vzorku.
CANCELLED (Zruseno) Vzorek byl zruSen uzivatelem. Nepouziva
se.
INVALIDATED (Zneplatnéno) Vzorek byl zneplatnén uzivatelem. Nepouziva
se.
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Doplnkovy vykaz

Doplhkovy vykaz obsahuje data pro dopliikovou metriku na zakladé davky, vzorku nebo oblasti. V tomto vykazu kazdy radek predstavuje
nékterou metriku. Na tutéz davku, tentyz vzorek nebo tutéz oblast se vztahuje nékolik metrik.

Soubor s hodnotami oddélenymi tabelatorem mé Sest sloupcd, jak je popséno v tabulce nize.

Sloupec
flowcell

batch_
name

sample_
barcode

region

metric_
name

metric_
value

Popis
Carovy kod pritokové kyvety.

Nazev prislusné davky.
Carovy kéd vzorku.

Bud' cely chromozom, nebo popis oblasti castecné
delece ¢&i duplikace.

Nazev popisované metriky.

Hodnota metriky.

Metrika doplhkového vykazu

Doplhkovy vykaz obsahuje data pro nasledujici metriku. Kazda metrika se objevuje na Urovni davky, vzorku nebo oblasti.

Typ
text

text

text

text

text

rizné

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

NA (not applicable) (Nepouziva se) pro metriku na urovni davky.
Na-zA-Z0-9_-1{1,36}$

NA (not applicable) (Nepouziva se) pro metriku na urovni davky nebo na urovni
vZorku.

chr[12]?[0-9X] — pro metriku celé oblasti chromozomu.
(delldup)\([12]?[0-9X]\)\(((pla) [0-9]{1,2}(\.[0-9]{1,2})?){2}\) — pro metriku oblasti
¢astecné delece nebo duplikace.

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

Viz ¢ast Metrika doplrikového vykazu.

Metrika chromozomu X se objevuje pouze tehdy, zvolite-li moznosti pohlavniho chromozomu Yes (Ano) nebo SCA.

Rozsah hodnot se zobrazuji jako Minimum Value (Minimalni hodnota), Maximum Value (Maximalni hodnota) v kulatych nebo hranatych
zavorkach. Kulaté zavorky znaci, ze krajni hodnota je z rozsahu vylou¢ena, zatimco hranaté zavorky znadi, ze krajni hodnota je do rozsahu
zahrnuta. Inf je zkratka nekonecna.
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Regularni
. vyraz
Nazev Cetnost  Popis Typ nebo
metriky
rozsah
hodnot
genome_ Za Systém souradnic pro usporadani dat sekvenovani a soufadnic vykazované oblasti. VZdy GRCh37 text AGRCh37%
assembly davku u VeriSeq NIPT Solution v2.
frag_size_ Za Standardni odchylka rozdilll mezi rozdélenim skute¢né a ocekavané kumulativni velikosti fragmentu. Cislo (O, Inf)
dist vzorek s plovouci
desetinnou
carkou
fetal_fraction  Za Vykazana hodnota fetalni frakce. ¢islo (0, 1)
vzorek s plovouci
desetinnou
¢arkou
NCV_X Za Normalizovana hodnota chromozomu X. ¢islo (-Inf, Inf)
vzorek Objevuje se pouze tehdy, pokud to umoznuje moznost vykazani pohlavniho chromozomu. Jinak se s plovouci
tato metrika zobrazuje v podobé NOT TESTED (Nezkou$eno). desetinnou
¢arkou
NCV_Y Za Normalizovana hodnota chromozomu Y . ¢islo (-Inf, Inf)
vzorek Objevuje se pouze tehdy, pokud to umoznuje moznost vykazani pohlavniho chromozomu. Jinak se s plovouci
tato metrika zobrazuje v podobé NOT TESTED (Nezkouseno). desetinnou
carkou
number_of_ Za Pocet oblasti ¢astecné delece nebo duplikace zjisténych ve vzorku. celé &islo (O, Inf)
cnv_events vzorek
non_ Za Pocet Cteni zbyvajicich po filtraci, jez se poc&itaji pro analyzu. celé &islo (0, Inf)
excluded_ vzorek
sites
region_ Za Klasifikace oblasti systémem ve stejném formatu jako pole anomaly_description (popis anomalie) ve text Hodnoty
classification  oblast vykazu NIPT . uvedené
Jestlize u chromozomu X nebyla zjisténa zadna vykazovana anomalie pohlavniho chromozomu, bude Vv popisu.
klasifikace oblasti odpovidat hodnoté class_sx ve vykazu NIPT .
Mozné hodnoty (regulami vyraz):
DETECTED: (\+]-)[12]?[0-9]
DETECTED: (delldup)\([12]?[0-91\)\(((p|a)[0-9]1{1,2}(\.[0-9]{1,2})?){2}\)
NO ANOMALY DETECTED
DETECTED: (XOXXX|XXY|XYY)INO ANOMALY DETECTED - XX[NO ANOMALY DETECTED - XY|NOT
REPORTABLE|CHR Y PRESENT|CHR Y NOT PRESENT
chromosome  Za Znak chromozomu. text chr[12]?[0-
oblast 9X]
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Nazev
metriky

start_base

end_base

start_
cytoband

end_
cytoband

region_size_
mb

region_lIr_
trisomy

region_lIr_
monosomy

region_t_
stat_long_
reads

Cetnost

Za
oblast

Za
oblast

Za
oblast

Za
oblast

Za
oblast

Za
oblast

Za
oblast

Za
oblast

Popis

Prvni baze zahmuté do oblasti.

Posledni baze zahrnuta do oblasti.

Cytogeneticky chromozomovy region prvni baze zahrmuté do oblasti.

Cytogeneticky chromozomovy region posledni baze zahmuté do oblasti.

Velikost oblasti v megabazich.

Skore LLR (vérohodnostniho poméru) pro trizomii za danou oblast. Oznacuje prikaz trizomie oproti
prikazu absence zmén (dizomie). O trizomii se jedna, pokud toto skére LLR preséhne predem
stanovenou prahovou hodnotu.

U ¢astecnych deleci nebo duplikaci se tato metrika objevi pouze tehdy, jedna-li se o typ prirlstek
(dup).

V opaéném pfipadé se tato metrika zobrazi jako NA (not applicable) (Neuplatfiuje se).

Skodre LLR pro monozomii za danou oblast. Oznacuje prikaz monozomie oproti prikazu absence
zmen (dizomie). O monozomii se jedna, pokud toto skore LLR presahne pfedem stanovenou prahovou
hodnotu.

U ¢astecnych deleci nebo duplikaci se tato metrika objevi pouze tehdy, jedna-li se o typ ztrata (del).

V opacném prfipadé se tato metrika zobrazi jako NA (not applicable) (Neuplatriuje se).

Pokud se rozhodnete pro provedeni zakladniho vySetfeni, zobrazi se tato metrika jako NOT TESTED
(Nezkouseno).

T-statistika dané oblasti. T-statistika je rozdil v pokryti mezi danou oblasti a zbytkem genomu ve
srovnani s kolisanim ve vzorku. Jedna se o metriku odstupu signalu od Sumu, ktera podchycuje
zjistitelnost jakéhokoliv posunu v pokryti v dané oblasti. Hodnota ,long_reads” znaci, Ze pokryti pouzité
pro tuto t-statistiku zahmuje cely rozsah velikosti fragmentl pouzitych v analyze.

T-statistika je kombinovana s odhadem fetalni frakce za dany vzorek za U¢elem vypoctu skore LLR.

Typ

celé ¢islo

celé &islo

text

text

¢islo

s plovouci
desetinnou
¢arkou
¢islo

s plovouci
desetinnou
¢arkou

¢islo

s plovouci
desetinnou
¢arkou

Cislo

s plovouci
desetinnou
¢arkou

Regularni
vyraz
nebo
rozsah
hodnot

(1, Inf)
[1, Inf)

(pPla)[0-9]
{1,2}(\.[0-
9){1,21)?

(pPla)[0-9]
{1,2}(\.[0-
9){1,21)?

(0, Inf)

(-Inf, Inf)

(-Inf, Inf)

(-Inf, Inf)
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Nazev
metriky

region_
mosaic_ratio

region_
mosaic_lIr_
trisomy

region_
mosaic_lIr_
monosomy

Cetnost

Za
oblast

Za
oblast

Za
oblast

Popis

Podil fetalniho materidlu, ktery je aneuploidni. Tato metrika vychazi z poméru fetalni frakce odvozené
z pokryti dané oblasti k fetalni frakci vzorku. Ve vzorcich, kde se fetalni frakce blizi nule, mohou
mozaikové pomeéry nabyvat zapornych hodnot vzhledem k proménlivosti odhadu fetalni frakce vzorku
pouzitého pfi jejich vypoctu.

Skére LLR pro trizomii vypo&tené pomoci fetalni frakce odvozené od pokryti v dané oblasti namisto
fetalni frakce za vzorek. U ¢astec¢nych deleci nebo duplikaci se tato metrika objevi pouze tehdy,
jedna-li se o typ prirGstek (dup). V opacném pripadé se tato metrika zobrazi jako NA (not applicable)
(Neuplatriuje).

Skore LLR pro monozomii vypoctené pomoci fetalni frakce odvozené od pokryti v dané oblasti namisto
fetalni frakce za vzorek. U ¢astecnych deleci nebo duplikaci se tato metrika objevi pouze tehdy,
jedna-li se o typ ztrata (del). V opacném pripadé se tato metrika zobrazi jako NA (not applicable)
(Neuplatriuje se). Pokud se rozhodnete pro provedeni zakladniho vySetreni, zobrazi se tato metrika
jako NOT TESTED (NezkouSeno).

Typ

¢islo

s plovouci
desetinnou
¢arkou
¢islo

s plovouci
desetinnou
¢arkou
¢islo

s plovouci
desetinnou
¢arkou

Regularni
vyraz
nebo
rozsah
hodnot

(-Inf, Inf)

(-Inf, Inf)

(-Inf, Inf)
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Prirucka k softwaru VeriSeqg NIPT Solution v2

Vykaz zneplatnéni vzorku

U kazdého zneplatnéného nebo neudspésného vzorku systém vytvori vykaz zneplatnéni vzorku.

Sloupec Popis Typ Regularni vyraz

batch_name Nazev davky. text Na-zA-Z0-9_-]
{1,36}%

sample_ Jedinec¢ny ¢arovy kéd zneplatnéného vzorku. text Na-zA-Z0-9_-]

barcode {1,36}%

reason Davod pro zrueni vzorku zadany uZivatelem. text Na-zA-Z0-9_-]
{1,36}%

operator Uzivatelské jméno obsluhy, ktera vzorek text Aa-zA-Z0-9_ -]

zneplatnila. {1,36}%
timestamp Datum a ¢as zneplatnéni vzorku. Ccasoveé razitko podle

ISO 8601

Vykaz zruSeni vzorku

U kazdého zruSeného vzorku systém vytvori vykaz zruseni vzorku.

Sloupec Popis Typ Regularni vyraz

batch_name Néazev davky. text Na-zA-Z0-9_-]
{1,36}$

sample_ Jedine¢ny ¢arovy koéd zruSseného vzorku. text Na-zA-Z0-9_-]

barcode {1,36}$

reason Dlvod zru$eni vzorku zadany uZivatelem text Na-zA-Z0-9_-]
{1,36}%

operator UZivatelské jméno obsluhy, ktera vzorek text Na-zA-Z0-9_ -]

zrusila. {1,36}$
timestamp Datum a ¢as zruseni vzorku. ¢asoveé razitko podle

ISO 8601

Vykaz zadosti o opakovanou zkousku fondu

Vykaz zadosti o opakovanou zkousku fondu ukazuje, ze zneplatnény fond Ize znovu sloucit. Systém generuje

vykaz zadosti o opakovanou zkousku fondu tehdy, pokud je pro dany typ fondu zneplatnén prvni z obou

moznych béhl sekvenovani (fond().

Sloupec Popis Typ Regularni vyraz
batch_ Nazev davky. text Na-zA-Z0-9_-]
name {1,36}$
pool_type  Typ fondu. vycCet A|B|C|E
reason Uzivatelem zadany dtvod zneplatnéni pfedchoziho text Na-zA-Z0-9_-]

fondu. {1,36}%
timestamp  Datum a Cas zadosti. Ccasoveé razitko podle

ISO 8601
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Prirucka k softwaru VeriSeqg NIPT Solution v2

Vykazy zpracovani

Vykaz zavedeni davky

Systém vytvori vykaz zavedeni davky, kdyz dojde k uspésSnému zavedeni a ovéreni davky pred izolaci

plazmy.
Sloupec Popis Typ Regularni vyraz
batch_name Nazev davky. text ANa-zA-Z0-9_-1{1,36}$
sample_barcode Jedinec¢ny ¢arovy kod vzorku. text ANa-zA-Z0-9_-1{1,36}$
sample_type Typ vzorku ¢arového kddu vzorku. vycet singleton | control | twin | ntc
well Jamka pfidruzena ke vzorku. text ANa-zA-Z]{1,1}[0-9]{1,2}$
assay Nazev rozboru. text ANa-zA-Z0-9_ -1{1,100}$
method_version Verze metody automatizace rozboru. text VeriSeq v2 NIPT Assay
workflow_manager_version Verze aplikace Workflow Manager pojici se text ANa-zA-Z0-9._ -1{1,100}$

s davkou.

Vykaz zneplatnéni davky

Systém vytvori vykaz zneplatnéni davky, kdyz dojde ke zneplatnéni nebo selhani davky.

Sloupec Popis Typ Regularni vyraz
batch_ Nazev davky. text Na-zA-Z0-9_-]
name {1,36}$
reason Uzivatelem zadany ddvod pro zneplatnéni davky.  text Na-zA-Z0-9_-]
{1,36}$
operator Inicialy obsluhy, ktera provedla zneplatnéni text Na-zA-Z0-9_ -]
davky. {1,36}%

timestamp  Datum a ¢as zneplatnéni davky.

C¢asoveé razitko podle
ISO 8601
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Vykaz vzorku knihovny

Systém vytvofi vykaz vzorku knihovny pfi chybé nebo zneplatnéni davky, pfi uspésném dokonceni knihovny

a pfi uspeésném dokonceni kvantifikace.

. Regularni
Sloupec Popis Typ i
batch_name Néazev davky. text Na-zA-Z0-9_-]
{1,36}$
sample_barcode Jedinec¢ny ¢arovy kod vzorku. text Na-zA-Z0-9_-]
{1,36}%
qc_status Stav vzorku po dokonéeni krokd rozboru. vycet pass | fail
gc_reason Dlvod stavu kontroly kvality. text Na-zA-Z0-9_-]
{1,36}$
starting_volume Pocatecni objem (ml) v odbérové zkumavce s krvi Cislo s plovouci
v Case izolace plazmy. desetinnou Carkou
index Index pridruzeny ke vzorku. text Na-zA-Z0-9_-]
{1,36}8
cen_library_pg_ul Koncentrace knihovny v pg/pl. ¢islo s plovouct
desetinnou ¢arkou
plasma_isolation_ Pripominky uzivatele ke provedeniizolace plazmy text Na-zA-Z0-9_ -]
comments (volny text). {1,512}$
cfdna_extraction_ Pripominky uZivatele k provedeni extrakce cfDNA text Na-zA-Z0-9_ -]
comments (volny text). {1,512}%
library_prep_ Pripominky uZivatele k provedeni pfipravy knihovny text Na-zA-Z0-9_ -]
comments (volny text). {1,5612}$
quantitation_ Pripominky uzivatele k provedeni kvantifikace (volny text Aa-zA-Z0-9_ -]
comments text). {1,612}$
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Vykaz reagencie knihovny

Systém vytvofi vykaz reagencie knihovny pfi chybé nebo zneplatnéni davky, pfiUspésném dokondeni
knihovny a pfi uspésném dokonceni kvantifikace.

Sloupec Popis Typ Regularni vyraz

batch_ Nazev davky. text Na-zA-Z0-9_-]

name {1,36}%

process Néazev zpracovani ve forméatu ZPRACOVAN{:zpracovani text A[A-Z]{1,36}:[a-z0-
Mozné hodnoty: 9.1{1,36}$

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

e EXTRACTION (Extrakce) — setup, chemistry, data_
transact.

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

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

e POOLING (Slu¢ovani do fondu) — analysis, setup, pooling,
data_transact, complete.

reagent_ Nazev reagencie. text ANa-zA-Z0-9_ -]

name {1,36}%

lot Carovy kdéd reagencie. text Ala-zA-Z0-9_ -]
{1,36}$

expiration_  Datum konce pouzitelnosti ve formatu vyrobce. text Na-zA-Z0-9:/_ -]

date {1,100}$

operator UZivatelské jméno obsluhy. text Na-zA-Z0-9_ -]
{1,36}8

initiated Casové razitko zahajeni pridruzend k reagencii. ¢asoveé razitko

podle ISO 8601

Vykaz laboratorniho vybaveni knihovny

Systém vytvori vykaz laboratorniho vybaveni knihovny pfi chybé nebo zneplatnéni davky, pfi Uspésném
dokonceni knihovny a pfi Uspé&sSném dokonceni kvantifikace.

Sloupec Popis Typ Regularni vyraz
batch_name Nazev davky. text Aa-zA-Z0-9_-1{1,36}$
labware_name Nazev laboratorniho vybaveni. text ANa-zA-Z0-9 _-1{1,36}$
labware_barcode Cérovy kéd laboratornino vybaveni. text ANa-zA-Z0-9 _-1{1,36}$
initiated Casové razitko zahajeni pridruzené C¢asoveé razitko podle

k laboratornimu vybaveni. ISO 8601
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Vykaz kvantifikace knihovny

Systém vytvori vykaz kvantifikace knihovny pfi uspésném dokonceni kvantifikace.

Sloupec Popis Typ Regularni vyraz

batch_name Nazev davky. text Na-zA-Z0-9_-]
{1,36}$

quant_id Ciselna identifikace. dlouhé celé &islo

instrument Nazev kvantifikacniho nastroje (volny text). text Na-zA-Z0-9_ -]
{1,36}8

standard_r_ R na druhou. Cislo s plovouci desetinnou

squared ¢arkou

standard_ Prisedik. Cislo s plovouci desetinnou

intercept carkou

standard_slope Sklon. ¢islo s plovouci desetinnou

carkou

median_ccn_ Medianova koncentrace vzorku. ¢islo s plovouci desetinnou

pg_ul carkou

qc_status Stav kontroly kvality kvantifikace. vycCet pass | fail

qc_reason Popis divodu pfipadného netispéchu. text Na-zA-Z0-9_ -]
{1,36}%

initiated Casové razitko zahajeni pridruzené ke Ccasové razitko podle

kvantifikaci. ISO 8601

Protokol zpracovani knihovny

Systém generuje protokol zpracovani knihovny pfi zahajeni a dokon&eni kazdého davkového zpracovani
nebo pfi jeho nedspéchu, pfi nedspéchu nebo zneplatnéni davky a pfi dokonceni analyzy (vytvorené pro

kazdy fond).
Sloupec Popis Typ Regularni vyraz
batch_ Nazev davky. text ANa-zA-Z0-9_-1{1,36}$
name
process Nazev davkového zpracovani ve formatu text NA-Z]{1,36}:[a-z0-9_]
ZPRACOVANI:dil&i zpracovani. Mozné hodnoty: {1,36}$
ISOLATION (Izolace) — batch_validation, prespin, postspin,
data_transact.
EXTRACTION (Extrakce) — setup, chemistry, data_transact.
LIBRARY (Knihovna) — setup, chemistry, data_transact,
complete.
QUANT (Kvantifikace) — setup, build_standards, build_384,
analysis, data_transact.
POOLING (Slu¢ovani do fondu) — analysis, setup, pooling,
data_transact, complete.
operator Inicialy obsluhy. text Na-zA-Z0-9_ -]
{1,36}%
instrument  Nazev pfistroje. text Na-zA-Z0-9_ -]
{1,36}%

started Datum a Cas zahajeni zpracovani davky.
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Sloupec Popis

Typ Regularni vyraz

finished Datum a ¢as Uspésného nebo neldspesného dokonceni Gasoveé razitko

zpracovani davky.

podle ISO 8601

status Aktualni davka.

vyGet completed | failed |
started | aborted

Vykaz fondu

Systém vytvofi vykaz fondu pfi uspésném dokonceni knihovny, pfi chybé davky a pfi zneplatnéni davky,
pokud k dané udalosti dojde po zahajeni vkladani do fondu.

Sloupec Popis Typ Regularni vyraz

batch_name Néazev davky. text Na-zA-Z0-9_-]
{1,36}%

sample_ Jedinecény ¢arovy kod vzorku. text Na-zA-Z0-9_-]

barcode {1,36}%

pool_barcode Cérovy kéd fondu pridruzeny ke vzorku. text Na-zA-Z0-9_-]
{1,36)$

pool_type Typ fondu pridruzeny ke vzorku. vycet A|B|C|E

pooling_ Objem ve fondu v mikrolitrech. ¢islo s plovouci desetinnou

volume_ul carkou

pooling_ Pripominky uZivatele ke slu¢ovani do fondu text Na-zA-Z0-9_ -]

comments (volny text). {1,512}$

Vykaz zneplatnéni fondu
Systém vytvori vykaz zneplatnéni fondu, kdyz dojde ke zneplatnéni fondu.

Sloupec Popis Typ Regularni vyraz

batch_name Nazev davky. text Na-zA-Z0-9_-1{1,36}$

pool_barcode Carovy kéd zneplatnéného fondu. text Na-zA-Z0-9_-1{1,36}$

reason Davod pro zneplatnéni fondu zadany text Na-zA-Z0-9_ -1{1,36}$

uzivatelem.
operator Inicialy obsluhy, ktera provedla text Aa-zA-Z0-9_ -1{1,36}$

zneplatnéni fondu.

timestamp Datum a ¢as zneplatnéni fondu.

Gasove razitko podle
ISO 8601
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Vykaz sekvencovani

Po dokonceni sekvencovani nebo po vyprseni doby na sekvencovani systém vytvori vykaz sekvencovani pro
béh sekvencovani.

Sloupec Popis Typ Regularni vyraz

batch_name Nazev davky. text Na-zA-Z0-9_-]
{1,36}%

pool_barcode Cérovy kéd fondu pridruzeny k b&hu sekvenovani. text Na-zA-Z0-9_-]
{1,36}%

instrument Vyrobni ¢islo sekvenceru. text Na-zA-Z0-9_ -]
{1,36}%

flowcell Pritokovéa kyveta pridruzenda k béhu sekvenovani. text Na-zA-Z0-9_ -]
{1,36}$

software_ Propojeni softwarové aplikace/verze, ktera slouzi text

version k analyze dat v sekvenceru.

run_folder Nazev slozky béhu sekvenovani. text Aa-zA-Z0-9_ -1+$

sequencing_ Stav béhu sekvenovani. vycet completed | timed

status out | failed

qc_status Stav kontroly kvality daného béhu sekvenovani. vyCet pass | fail | error

qc_reason Pri¢iny neuspéchu pfi kontrole kvality, hodnoty text Na-zA-Z0-9_ -]

oddélené stfednikem. {1,36}$

cluster_density

Hustota klastrl (median na prdtokovou kyvetu
v dlazdicich).

¢islo s plovouci
desetinnou ¢arkou

pct_q30 Procento bazi nad Q30. ¢islo s plovouci
desetinnou ¢arkou
pct_pf Procento &teni prochazejici filtrem. ¢islo s plovouci
desetinnou ¢arkou
phasing Fazovani. ¢islo s plovouci
desetinnou ¢arkou
prephasing Predfazovani. ¢islo s plovouci
desetinnou ¢arkou
predicted_ Predpokladana usporadana cteni. dlouhé celé ¢islo

aligned_reads

started Casové razitko pridruzené k zahajeni sekvenovani.  asové razitko podle
ISO 8601
completed Casové razitko pidruzené k dokon&eni Gasoveé razitko podle

sekvenovani.

ISO 8601

Vykaz o nezdarené analyze

Pokud selze maximalni pocet pokust o analyzu pro béh sekvencovani, systém vygeneruje Vykaz
0 nezdarené analyze.

Sloupec Popis Typ Regularni vyraz

batch_name Nazev davky. text Na-zA-Z0-9_-]
{1,36}%

pool_barcode Carovy kéd spojeny s nezdarenou analyzou. text Na-zA-Z0-9_-]
{1,36}%
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Sloupec Popis Typ Regularni vyraz
flowcell Carovy kdd pritokové kyvety spojeny s nezdafenou  text Na-zA-Z0-9_-]
analyzou. {1,36}%

sequencing_run_  Slozka bé&hu sekvenovani spojeného s nezdarenou text ANa-zA-Z0-9_]+$
folder analyzou.
analysis_run_ Stav béhu sekvenovani spojeného s nezdarenou text Aa-zA-Z0-9_1+$
status analyzou.
timestarted Casové razitko pridruzené k zahajeni analyzy. ¢asoveé razitko podle

ISO 8601
timefinished Casové razitko pridruzené k nezdafené analyze. ¢asoveé razitko podle

ISO 8601
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OzZNAmEN ASSaY SOfWaAIE ... 58
ProblEmY S SY St MEM 65
ZKOUSKY ZpraCoVaNni dat ... 65

VeriSeq NIPT Solution v2 nabizi pomoc pfifeSeni problémda, kterd obsahuje nasleduijict:
oznameni od Assay Software a systémova oznameni,
doporucené akce v piipadé problémd se systémem,
pokyny k provedeni preventivni a chybové analyzy pomoci predinstalovanych zkusebnich dat.
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Oznameni Assay Software

Tato Cast popisuje oznameni Assay Software:

Oznameni o pribéhu

Oznameni o pribéhu signalizuji normalni pribéh provadéni rozboru. Tato ozndmeni se zaznamenavaji jako ,aktivity“ a nevyzaduji zasah

uzivatele.
Oznameni Krok Podminka vyskytu Uroven E-mail LI
vystrahy akce

Batch Initiation (Zahajeni davky) Priprava knihovny UzZivatel vytvoril novou davku. Aktivita Ano Nepouziva se.

Batch Library Complete (Knihovna pro Priprava knihovny Knihovna byla pro aktualni davku Aktivita Ne Nepouziva se.

davku je dokonc¢ena) dokonc&ena.

Pool Complete (Fond je dokoncen) Priprava knihovny Fond byl vytvoren z davky. Aktivita Ne Nepouziva se.

Sequencing Started (Sekvencovani bylo Sekvencovani Systém zjistil novou slozku dat ze Aktivita Ne Nepouziva se.

zahajeno) sekvenovani.

Sequencing QC passed (Kontrola kvality Sekvencovani Béh sekvenovani byl dokoncen a kontrola Aktivita Ne Nepouziva se.

sekvencovani probéhla Uspésné) kvality sekvenovani probéhla uspésné.

Béh sekvenovani sdruzeny s fondem Sekvenovani Béh sekvenovani byl Uspésné sdruzen se Aktivita Ne Nepouziva se.
znamym fondem.

Analysis Started (Analyza byla zahajena) Analyza Analyza zadaného béhu sekvenovani byla Aktivita Ano Nepouziva se.
zahdjena.

Analysis Completed NIPT Report Nasledné Analyza byla dokonc¢ena a byly vytvoreny Aktivita Ano Nepouziva se.

Generated (Analyza byla dokoncéena, byl
vytvoren vykaz NIPT)

zpracovani analyzy

vykazy.
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Oznameni o zneplatnéni

Oznameni o zneplatnéni signalizuji udalosti, ke kterym dochazi v systému v disledku toho, Ze uzivatel zneplatni davku nebo fond
prostrednictvim rozhrani softwaru Workflow Manager. Tato oznameni se zaznamenavaiji jako ,0znameni“ a nevyzaduji zasah uzivatele.
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Oznameni Krok Podminka vyskytu U’roven E-mail Doporucena
vystrahy akce

Batch Invalidation (Zneplatnéni davky) Pfiprava knihovny UzZivatel zneplatnil davku. Upozornéni  Ano Nepouziva se.
Pool Invalidation — Repool (Zneplatnéni fondu — opétovné PFiprava knihovny Uzivatel zneplatnil prvni mozny fond Upozornéni  Ano Nepouziva se.
vlozeni do fondu) (urCitého typu) pro davku.

Pool Invalidation — Use second aliquot (Zneplatnéni fondu Pfiprava knihovny UzZivatel zneplatnil prvni mozny fond Upozornéni  Ano Nepouziva se.
— pouzijte druhou pomérnou ¢ast) (urcitého typu) pro davku.

Sequencing Completed Pool Invalidated (Sekvencovani Sekvencovani Béh sekvenovani byl dokoncen, ale Upozornéni  Ano Nepouziva se.

dokoncéeno, fond zneplatnén)

fond byl zneplatnén uzivatelem.
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Sequencing QC passed — All samples are invalid (Kontrola ~ Kontrola kvality Kontrola kvality béhu sekvenovani Upozornéni  Ano Nepouziva se.

kvality sekvencovani tspésna — vSechny vzorky jsou sekvencovani byla dokonéena, ale vS8echny vzorky
neplatné) jsou neplatné.
Analysis Completed Pool Invalidated (Analyza dokoncena, Nasledné Analyza byla dokonCena, ale fond byl ~ Upozornéni  Ano Nepouziva se.

fond zneplatnén) zpracovani analyzy zneplatnén uzivatelem.

Oznameni opravitelnych chyb

Opravitelné chyby jsou chybové stavy, ze kterych se mUze software VeriSeq NIPT Assay Software zotavit, pokud uZivatel provede
doporucenou akci. Pokud problém neni odstranén, odeslete e-mail technické podpore spolecnosti lllumina.

Oznameni Krok Podminka vyskytu U’roven E-mail Doporuc¢ena akce
vystrahy
Missing Instrument Path (Nenf Sekvencovani  Systém nem(Ze nalézt externi Vystraha Ano e Pokud pouzivate uloziste NAS, zkontrolujte
zadana cesta k nastroji) slozku sekvenovani nebo se kni pfipojeni k siti. Viz Postupy k doporu¢enym
nemuze pripojit. akcim na strané 64
e Mozna porucha hardwaru. Restartujte server.

Pokud problém neni odstranén, odeslete e-

mail technické podpore spolecnosti lllumina.
Insufficient Disk Space for Sekvencovani  Systém nalezl novou slozku Vystraha Ano 1. Zkontrolujte volné misto na disku. Viz

Sequencing (Nedostatek mista
na disku pro sekvencovani)

s daty sekvenovani, avSak
vyhodnotil, Ze na disku nenf pro tato
data dost mista.

Postupy k doporu¢enym akcim na strané 64.
2. Uvolnéte misto na disku nebo zazalohujte
data. Viz Postupy k doporu¢enym akcim na
strané 64.
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Oznameni

Sequencing Run Invalid Folder
(Neplatna slozka béhu
sekvencovani)

Sekvenovani bylo zahajeno, ale
chybi soubor s ¢arovym kédem
fondu

Cannot Verify Sequencing Run
Completion (Nelze ovérit
dokonceni bé&hu sekvenovani)

Missing Sample Attributes
(Chybéjici atributy vzorku)

Sample Sheet Generation failed
(Vytvoreni seznamu vzorkd se
nezdarilo)

Unable to check disk space
(Nelze zkontrolovat misto na
disku)

Insufficient Disk Space for
Analysis (Nedostatek mista na
disku pro analyzu)

Krok

Sekvencovani

Sekvenovani

Sekvenovani

Predbézna
analyza

Predbézna
analyza

Predbézna
analyza

Predbézna
analyza

Podminka vyskytu

Ve slozce béhu sekvenovani jsou
neplatné znaky.

Software nenalezl soubor
obsahujici ¢arovy koéd fondu do 30
minut od zahajeni sekvenovani.

Software nemdze precist soubor
stavu dokonéeni béhu ve slozce
sekvenovani.

Software u nékterych vzork{
nenalezl uréeni typu vzorku,
moznosti pohlavniho chromozomu
nebo typu vySetreni.

Softwaru se nepodafilo vytvorit
seznam vzorkd.

Softwaru se nepodafilo zkontrolovat

misto na disku.

Software zjistil, Ze na disku neni
dost mista pro spusténi nového
béhu analyzy.

Uroveri
vystrahy

Varovani

Varovani

Varovani

Upozornéni

\lystraha

Vystraha

\lystraha

E-mail

Ano

Ano

Ano

Ano

Ano

Ano

Ano

Doporucéena akce

Slozka b&hu sekvencovani byla nespravné
pfejmenovana. Pfejmenujte béh na platny
nazev.

Mozné selhani sekvenceru nebo NAS.
Zkontrolujte konfiguraci sekvenceru

a sitové pripojeni. Systém bude hledat soubor
s ¢arovym kédem fondu, dokud sekvenovani
neskonci.

Mozna porucha hardwaru. Restartujte server.
Pokud problém neni odstranén, odeslete e-
mail technické podpore spolecnosti lllumina.

Pro dany vzorek nebyl poskytnut jeden atribut
nebo vice atributl vzorku. Zadejte chybéjici
atributy vzorku do aplikace Workflow Manager,
nebo vzorek zneplatnéte, aby software mohl
pokracovat ve zpracovani.

e Zkontrolujte volné misto na disku. Viz Postupy
k doporu¢enym akcim na strané 64. Pokud je
malo mista, uvolnéte misto na disku nebo
zazalohujte data. Viz Postupy k doporu¢enym
akcim na strané 64.

Pokud pouzivate ulozisté NAS, zkontrolujte
sitové pripojeni. Viz Postupy k doporucenym
akcim na strané 64.

Mozna porucha hardwaru. Restartujte server.
Pokud problém neni odstranén, odeslete e-
mail technické podpore spole&nosti lllumina.

Pokud pouzivate ulozisté NAS, zkontrolujte
pripojeni k siti. Viz Postupy k doporucenym
akcimlD akce 2 na strané 64.

MozZna porucha hardwaru. Restartujte server.
Pokud problém neni odstranén, odeslete e-
mail technické podpore spolecnosti lllumina.

Uvolnéte misto na disku nebo provedte
zalohovani dat. Viz Postupy k doporuc¢enym
akcimlD akce 3 na strané 64.

ZA UOIINIOS 1 dIN bOSLIBA NIEMYOS 3 BNl
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Q
% Oznameni Krok
[0}
2 Unable to launch Analysis Predbézna
o Pipeline (Nelze spustit plan analyza
o analyz
S yzy)
8 Sequencing folder Read/Write Predbézna
8 permission failed (Nepodafilo se  analyza
S ziskat povoleni pro &teni/zapis
© ve slozce sekvencovani)
o
©
<
8
) Analysis Failed - Retry (Analyza Analyza
m se nezdafila — opakujte)
Results Already Reported Systém
(Vysledky jiz byly hlaseny)
Unable to deliver email Systém
notifications (E-mailova
oznameni nelze dorudit.)
Time Skew Detected (Byla Priprava
zjisténa Casova odchylka) knihovny

Podminka vyskytu

Softwaru se nepodatfilo spustit béh
analyzy pro danou slozku
sekvenovani.

Softwarovy test, ktery kontroluje
povoleni pro ¢teni/zapis ve slozce
béhu sekvenovani, byl neuspésny.

Analyza se nezdarila. Akce bude
zopakovana.

Software zjistil, ze pro aktualni typ
fondu jiz byl vytvoren vykaz NIPT.

Systém nemdze dorucit
e-mailova oznameni.

Software zjistil Casovou odchylku
vice nez 1 minutu mezi ¢asovou
znamkou poskytnutou aplikaci
Workflow Manager a mistnim
¢asem serveru.

Oznameni neopravitelnych chyb

Neopravitelné chyby jsou podminky, které dosahly konecného stavu, kde jiz neni mozné provést zadnou akci, ktera by zajistila pokracovani

rozboru.

L9

Uroveri
vystrahy

\lystraha

Varovani

Upozornéni

Aktivita

Varovani

Varovani

E-mail

Ano

Ano

Ano

Ano

Nepouziva
se

Ne

Doporucéena akce

MoZna porucha hardwaru. Restartujte server.
Pokud problém neni odstranén, odeslete e-
mail technické podpore spolecnosti lllumina.

e Pokud pouzivate uloziste NAS, zkontrolujte
pfipojeni k siti. Viz Postupy k doporu¢enym
akcim na strané 64.

e Mozna porucha hardwaru. Restartujte server.

Pokud problém neni odstranén, odeslete e-
mail technické podpore spolecnosti lllumina.

Zadna

Zadna

1. Pro ucely ovéfeni zkontrolujte konfiguraci e-
mailu definovanou v systému. Viz pokyny

v &asti Konfigurace e-mailovych oznameni
systému na strané 27.

2. Odeslete zkusebni e-mail. Viz pokyny v Casti
Konfigurace e-mailovych oznameni systému
na strané 27.

3. Restartujte server. Pokud problém neni
odstranén, odeslete e-mail technické podpore
spole&nosti lllumina.

1. Zkontrolujte mistni Cas v pocitaci se
softwarem Workflow Manager.

2. Zkontrolujte mistni ¢as mistniho serveru
uvedeny ve webovém uzivatelském rozhrani
(karta Server Status (Stav serveru)).

ZA UOIINIOS 1 dIN bOSLIBA NIEMYOS 3 BNl
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Oznameni Krok Podminka vyskytu U’roven E-mail Doporuéena akce
vystrahy
Batch Failure (Chyba davky) Priprava Kontrola kvality davky se Upozornéni  Ano Restartujte oplastovani knihovny.
knihovny nezdarila.
Report Generating Failure Vykazovani Systému se nezdafrilo vytvorit \lystraha Ano e Zkontrolujte volné misto na disku. Viz
(Chyba pfi vytvareni vykazu) vykaz. Postupy k doporuc¢enym akcim na strané 64.
Pokud je malo mista, uvolnéte misto na
disku nebo provedte zalohovani dat. Viz
Postupy k doporu¢enym akcim na strané 64.
e Mozna porucha hardwaru. Restartujte
server. Pokud problém neni odstranén,
odeslete
e-mail technické podpore spole¢nosti
lllumina.
Failed to Parse Run Sekvencovani  Systému se nepodarilo otevrit Varovani Ano Soubor RunParameters.xml file je poskozen.
Parameters file (Analyza nebo analyzovat soubor Zkontrolujte konfiguraci sekvenceru a opakuje
souboru s parametry béhu se RunParameters.xml. sekvencovani fondu.
nezdarila.)
Unrecognized Run Parameters Sekvencovani  Software ¢te parametry béhu, Varovani Ano Software nedokaze z konfiguracniho souboru
(Neznamé parametry béhu) které nejsou kompatibilni. sekvenceru sestavit parametry béhu
sekvencovani. Zkontrolujte konfiguraci
sekvenceru a opakuje sekvencovani fondu.
Invalid Run Parameters Sekvencovani  Cteni softwaru vyzadovalo Varovani Ano Kontrola kompatibility softwaru se nezdafrila.
(Neplatné parametry béhu) parametry béhu, které nejsou Zkontrolujte konfiguraci sekvenceru a opakuje
s rozborem kompatibilni. sekvencovani fondu.
No Pool Barcode found (Nebyl Sekvencovani  Software nemohl pfiradit Varovani Ano Pravdépodobné se jedna o nespravny carovy
nalezen ¢arovy kod fondu.) prdtokovou kyvetu béhu kod fondu. Opakujte sekvencovani fondu.
sekvenovani ke znameému
¢arovému kodu fondu.
Sekvenovani bylo dokoncéeno, Sekvenovani Beh sekvenovani byl dokonéen, \lystraha Ano Mozna porucha sekvenceru. Obratte se na
ale chybi soubor s ¢arovym ale nebyl nalezen soubor technickou podporu spoleénosti lllumina
kédem fondu obsahujici ¢arovy kod fondu. a pozadejte o pomoc.
Unable to read Pool Barcode Sekvenovani Soubor obsahujici ¢arovy kod \lystraha Ano Mozné selhani sekvenceru nebo sité. Obratte

File (Nelze nacist soubor
s ¢arovym koédem fondu)

fondu je poskozeny.

se na technickou podporu spole¢nosti lllumina
a pozadejte o pomoc.

ZA UOIINIOS 1 dIN bOSLIBA NIEMYOS 3 BNl
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Oznameni Krok Podminka vyskytu U’roven E-mail Doporuéena akce
vystrahy

Pool Barcode File Mismatch Sekvenovanf Nalezeny soubor s ¢arovym \ystraha Ano MozZna porucha sekvenceru. Obratte se na
(Nespravné sparovani souboru kédem fondu odkazuje na jiny ID technickou podporu spole¢nosti lllumina
s ¢arovym kodem fondu) pratokové kyvety nez je ten, a pozadejte 0 pomoc.

jenz byl pfidruzen k béhu

sekvenovan.
Sequencing timed out (Cas na Sekvencovani  Béh sekvenovani nebyl v dané Varovani Ano Zkontrolujte sekvencer a sitové pripojeni.
sekvencovani vyprsel.) Ihaté dokoncen. Opakujte sekvencovani fondu.
Sequencing QC files Kontrola Béh sekvenovani je dokoncen, Vystraha Ano Zkontrolujte sekvencer a sitové pripojeni.
generation failed (Vytvoreni kvality ale soubory InterOp QC jsou Opakujte sekvencovani fondu.
soubort kontroly kvality sekvencovani  poskozeny.
sekvencovani se nezdafilo.)
Sequencing QC failed Kontrola Béh sekvenovani je dokoncen, Upozornéni  Ano Opakujte sekvencovani fondu.
(Kontrola kvality sekvencovani kvality ale kontrola kvality sekvenovani
se nezdarila.) sekvencovani  se nezdafila.
Analysis Failed for Maximum Analyza VSechny pokusy o analyzu Varovani Ano Opakujte sekvencovani druhého fondu.
number of attempts (Analyza selhaly. Dalsi pokus nebude.
se nezdarila z ddivodu dosazeni
maximalniho poctu pokus(.)
Analysis Post-Processing Nasledné Softwaru se nepodarilo \lystraha Ano e Pokud pouzivate ulozisté NAS, zkontrolujte
Failed (Nasledné zpracovani zpracovani nasledné zpracovat vysledky pfipojeni k siti. Viz Postupy k doporu¢enym
analyzy se nezdafilo) analyzy analyzy. akcim na strané 64.

e Mozna porucha hardwaru. Restartujte
server. Pokud problém neni odstranén,
odeslete
e-mail technické podpore spolecnosti
lllumina.

Analysis Upload Failed Nasledné Softwaru se nepodafrilo odeslat Vystraha Ano e Pokud pouzivate uloziste NAS, zkontrolujte
(Odeslani analyzy se zpracovani vysledky analyzy do databaze. pfipojeni ksiti. Viz Postupy k doporu¢enym
nezdarilo.) analyzy akcim na strané 64.

MoZna porucha hardwaru. Restartujte

server. Pokud problém neni odstranén,
odeslete

e-mail technické podpore spole¢nosti

lllumina.

ZA UOIINIOS 1 dIN bOSLIBA NIEMYOS 3 BNl
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Postupy k doporu¢enym akcim

D Doporucena akce

akce

1 Zkontrolujte pfipojeni k siti

2 Zkontrolujte volné misto na
disku

3 Uvolnéte misto na disku
nebo provedte zalohovani
dat.

Postup

Zkontrolujte, zda je vzdalené ulozisté NAS ve stejné siti jako mistni pocitac.
1. Na prikazovém radku systému Windows (cmd) zadejte nasledujici pfikaz: ping <IP adresa serveru>.
Pokud pouzivate ulozisté NAS, zkontrolujte také pripojeni k Ulozisti NAS.
2. Zkontrolujte, zda nedochazi ke ztraté paketd.
Pokud ke ztraté paketl dochazi, kontaktujte spravce IT.
3. VyzkousSejte pripojent:
a. Prihlaste se kwebovému uzivatelskému rozhrani mistniho serveru.
b. Vnabidce Dashboard (Ovladaci panel) vyberte moznost Folder (Slozka).
c. Vyberte moznost Test (Zkouska) a zkontrolujte Uspésnost provedené zkousky. V pfipadé nelspésné zkousky si
predtéte ¢ast Uprava sdilené sitové jednotky na strané 25 a zkontrolujte spravnost konfigurace véech nastaven.

Ujistéte se, ze pocita¢ se systémem Windows je pfipojen ke vstupni slozce mistniho serveru. Dalsi informace naleznete
v ¢asti Mapovéani serverovych jednotek na strané 31.

Kliknéte pravym tlacitkem na jednotku, ktera je namapovana ke slozce Input (Vstup). Vyberte moznost Properties
(Vlastnosti) a zkontrolujte informace o volném misté.

Spolecnost llumina doporucuje pravidelné zalohovani dat a/nebo ukladani dat sekvenovani na server. Dalsi informace
naleznete v ¢asti Sprava sdilené sitové jednotky na strané 24.
1. Postup pro data uloZzena mistné na mistnim serveru:
Ujistéte se, ze pocitaC se systémem Windows je pfipojen ke vstupni slozce mistniho serveru. Dalsi informace
naleznete v ¢asti Mapovani serverovych jednotek na strané 31.
a. Dvakrat kliknéte na slozku Input (Vstup) a zadejte povéreni pro pfistup do slozky.
b. Data béhl sekvencovani jsou uvedena s ndzvy slozek odpovidajicimi ndzvim béhl sekvencovani.
c. Odstranite nebo zalohujte zpracované slozky dat sekvencovani.
2. Postup pro data ulozena ve vzdaleném ulozisti NAS:
Zkontrolujte, zda je vzdalené ulozisté NAS ve stejné siti jako mistni poc&itac.
Opatrete si pfistup ke sloZce ve vzdalené jednotce. K ziskani pfistupu budete potfebovat povéreni od spravce IT.
a. Data béhl sekvencovani jsou uvedena s ndzvy slozek odpovidajicimi nazvim sekvencénich béh.
b. Odstrante nebo zalohujte zpracované slozky dat sekvencovani.

ZA UOIINIOS 1 dIN bOSLIBA NIEMYOS 3 BNl
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Problém Doporuc¢ena akce

Software se Pokud se pfi spousténi Assay Software zjisti chyby, zobrazi se misto obrazovky Log In (Pfihlaseni)
nespusti. prehled vSech chyb. Kontaktujte technickou podporu spole¢nosti lllumina a nahlaste zobrazené chyby.
Je Pokud je pozadovano obnoveni databaze ze zalohy, obratte se na terénniho servisniho technika
pozadovano spole¢nosti lllumina.

obnoveni

databaze.

Byla zjisténa Po zjisténi zmény parametrl systému prestane Assay Software zpracovavat komunikaci od ostatnich
zména soucasti systému. Spravce mize systém resetovat zpét do normalniho provozu poté, co systém presel
parametrd do stavu zjistovani zmény parametrd.

systému.

Aktivuje se Spravce mUze pouzit tlacitko Server alarm (Alarm serveru) na karté Server Status (Stav serveru)

alarm radice v ovladacim panelu Assay SoftwareDashboard, ¢imz vypne zvuk alarmu fadi¢e RAID . Po pouZiti tohoto
RAID . tla¢itka se obratte na technickou podporu spole¢nosti lllumina a pozadejte o dalsi pomoc.

Predinstalované sady dat na mistnim serveru umoznuji provozni zkouSeni serveru a analytického nastroje.

Zkouseni serveru

T

ato zkouska simuluje béh sekvenovani a sou¢asné simuluje vytvoreni vysledkd analyzy, aniz by doslo ke

skuteCnému spusténi Analysis Pipeline. Spusténim této zkousky ovéfite spravnou funkci mistniho serveru

a

také vytvareni vykaz( a e-mailovych oznameni. Doba trvani: Priblizné 3-4 minuty.

Postup

;
2

Otevrete pfipojeny vstupni adresar a potom otevrete slozku TestingData (Zkusebni data).

Vytvorte si kopii jedné z nasleduijicich slozek, které se nachazeji ve slozce TestingData:
Pro data NextSeq: 170725_NS500110_0382_AHT3MYBGX2_Copy_Analysis_Workflow.
Pro data NextSegDx: 180911_NDX550152_0014_AXXXXXXXDX_Copy_Analysis_Workflow.

Prejmenuijte kopii ve slozce pomoci pfipony _XXX. Pfipona _XXX oznacuje poradi sekvencovani
zkuSebniho béhu. Pokud se ve sloZzce uz nachazi napfiklad slozka s pfiponou _002, pfejmenujte novou
kopii na _003.

Presunte prejmenovanou slozku do vstupni slozky.

PocCkejte 3—5 minut na dokonceni béhu. Zkontrolujte, zda byla pfijata nasledujici e-mailova oznameni:

a Sequencing Run Analysis Started (Analyza bé&hu sekvencovani byla zahajena)
b K béhu sekvenovani byl vytvoren vykaz NIPT.

Pridruzte oba vykazy k nazvu sekvenovani, ktery je ke slozce pfirazen.

Ve vystupni slozce otevrete slozku TestData_NS_CopyWorkflow or TestData_NDx_CopyWorkflow

a zkontrolujte jeden z nésledujicich vykaz{:
Pro NextSeq: TestData_NS_CopyWorkflow_C_TestData_NS_CopyWorkflow_PoolC_HT3MYBGX2_
nipt_report_YYYYMMDD_HHMMSS.tab.

Dokument ¢. 1000000089159 vOO CZE
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Pro NextSeqDx: TestData_NDx_CopyWorkflow_C_TestData_NDx_CopyWorkflow_PoolC_
XXXXXXXDX_nipt_report_YYYYMMDD_HHMMSS.tab.
Ocekavana velikost souboru je pfiblizné 7 kB.

7 Presunte zkusebni béh sekvencovani zpét do slozky TestingData (ZkuSebni data). Tento postup
usnadnuije fizeni poCtu provedenych zkousek sekvencovani.

&7 POZNAMKA
' Abyste si vytvorili misto, miiZete staré kopie souborli zkousek vymazat.

Data ze zkousky uplného béhu analyzy

Tato zkouska provadi Uplny béh analyzy. Tuto zkousku spustte, pokud se serveru nepodari
zpracovat/analyzovat data nebo pokud vyprsi casovy limit. Doba trvani: Priblizné 4-5 hodin.

Postup

1 Otevrete pfipojeny vstupni adresar a oteviete slozku TestingData (ZkuSebni data).

2 Nasleduijici slozku prejmenujte doplnénim pfipony _000: 180911_NDX550152_0014_AXXXXXXXDX_
FullRun.
Tato pripona zpUsobi vytvoreni jedineéného nazvu pro kazdy béh sekvencovani. Pokud jiz ma dany béh
v nazvu néjakou pfiponu, prejmenuijte slozku tim, ze zvysite Ciselnou hodnotu pfipony o 1.

3 Presunte prejmenovanou slozku do vstupni slozky.

4 Pockejte 4-5hodin na dokonc¢eni analyzy. Zkontrolujte, zda byla pfijata nasledujici e-mailova oznameni:

a Sequencing Run Analysis Started (Analyza béhu sekvencovani byla zahdjena)
b K béhu sekvenovani byl vytvoren vykaz NIPT .

Pridruzte oba vykazy k nazvu sekvenovani, ktery je ke slozce pfirazen.

5 Ve vystupnislozce oteviete slozku TestData_NDx_FullRun a zkontrolujte nasledujici vykaz: TestData_

NDx_FullRun_C_TestData_NDx_FullRun_PoolC_XXXXXXXDX_nipt_report_YYYYMMDD_HHMMSS.tab.

Ocekavana velikost souboru je priblizné 7 kB.

6 Presunte zkuSebni béh sekvencovani zpét do slozky TestingData (Zkusebni data).
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Priloha D Dalsi zdroje

Z webu spole¢nosti lllumina si miZete stahnout nasledujici dokumentaci.

Zdroj Popis

Prilozena dokumentace k produktu VeriSeq Popisuje produkt a jeho uréené pouziti a nabizi pokyny k pouzivani spolu

NIPT Solution v2 (dokument €. s postupy pro fedeni problémda.

1000000078751)

Navod k obsluze linky Microlab® STAR, Poskytuje informace o provozu a udrzbé spolu s technickymi specifikacemi

Hamilton, ID dok. 624668 automatického pfistroje na zpracovani kapaliny Microlab STAR spole&nosti
Hamilton.

Navstivte stranky podpory produktu VeriSeq NIPT Solution v2 na webu spole€nosti lllumina, kde naleznete
dokumentaci, odkazy na stazeni softwaru, online $koleni a prehled nejcastéjsich dotaz{.
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Priloha E Zkratky

Zkratka Definice

BCL Soubor volani baze

CE-IVD Jednotné evropské znaceni pro diagnosticky produkt in vitro.

cfDNA Volna mimobunécna DNA

DNA Deoxyribonukleova kyselina

DNS Systém doménovych nazvd

FASTQ Textovy format souboru pro ukladani vystupu sekvenacénich nastrojd.

FF Fetalni frakce

FIFO V poradi, ve kterém dorazf

iFACT Individualizovand zkouska iFACT

IP Internetovy protokol

LIMS Laboratorni systém spravy informaci

LIS Laboratorni informaéni systém

LLR Vérohodnostni poméry

MAC Kontrola pfistupu k médiu

NAS Sitové uloziste

NES Nevylou¢ené stranky

NGS Tridéni nové generace

NIPT Neinvazivni prenatalni zkouska

NTC Zadna kontrola $ablony

NTP Protokol pro synchronizaci vnitinich hodin poéitacd

PF Prochazejici filtrem

PQ Kvalifikace procesu

QC Kontrola kvality

Regex Regularni vyraz. Sekvence znakd, kterou mohou pouZit algoritmy pro vyhledavani
odpovidajicich fetézc k validaci dat.

RTA Analyza v redlném Case

RUO Pouze pro ucely vyzkumu

SCA Aneuploidie pohlavniho chromozomu

SDS Bezpecnostni listy

SHA1 Bezpecny hasovaci algoritmus 1

SSL Zabezpeceny komunika¢ni protokol
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Technicka pomoc

Pokud potrebujete technickou pomoc, obratte se na technickou podporu
spole¢nostilllumina.

Web:
E-mail:

www.illumina.com
techsupport@illumina.com

Telefonni Cisla na zakaznickou podporu spolecnostilllumina

Oblast

Bezplatna linka

Regionalni linka

Severni Amerika

+1800 809 4566

Australie +1.800.775.688

Belgie +3280077160 +3234002973
Cina 400 066 5835

Dansko +45 808201 83 +4589871156
Finsko +358 800918 363 +358974 790 110
Francie +33805 102 193 +33170 770 446
Hongkong 800960230

Irsko +353 180 093 6608 +353016 950 506
Italie +39800985513 +39 236 003 759
Japonsko 0800.111.5011

Némecko +49 800 101 4940 +49 893 803 5677
Nizozemsko +31 800022 2493 +31207 132 960
Norsko +47 800 168 36 +47 219 396 93
Novy Zéland 0800.451.650

Rakousko +43 800 006 249 +43 192 865 40
Singapur +1 800579 2745

Spojené krélovstvi +44 8000126019 +44 207 3057197
Spanélsko +34911899 417 +34 800300 143
Svédsko +46 850619 671 +46 200 883 979
Svycarsko +41 565 800 000 +41 800200 442
Tchaj-wan 00806651752

Ostatni zemé

+44.1799.534000

Bezpednostni listy (SDS) — k dispozici na webu spole¢nosti lllumina na adrese support.illumina.com/sds.html.

Dokumentace k produktu - je k dispozici ke stazeni z webu spole¢nosti lllumina ve formatu PDF. Prejdéte na

web support.illumina.com, vyberte produkt a potom vyberte moznost Documentation & Literature
(Dokumentace a literatura).
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