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Keitimo istorija

Dokumentas Data
Dokumento Nr. Geguzé
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v09
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Keitimo aprasymas

Atnaujinta informacija:

Figlrinés iSnasos tekstas architekturos
apzvalgos paveiksle.

Paketinio valdymo méginio objekto aprasas.
Nurodymai dél méginiy, jkeliamy izoliuojant
plazma.

Perspéjime nurodoma, kad reikia jtraukti
briksninj koda ir informacijg apie telkimo
pakartotinj naudojima.

Pridéta informacija:

Paaiskinta, kad darbo eigos tvarkytuvée
netikrina méginio uzsakymo.

Reikalavimai dél laukelio ,Run Name” (serijos
pavadinimas) ,Local Run Manager”
instrukcijoje.

Nuoroda j,Sequencing Analysis Viewer"
programinés jrangos naudotojo vadovag dél KK
metrikos interpretavimo gairiy.

Nurodymai dél koregavimy, butiny
pakartotiniam tyrimui po telkinio atmetimo.
Naujos Plokstelés lygio uzterSimo klaidos
paaiskinimas ir trik€iy Salinimo informacija.
Sistemos maitinimo cikly nurodymai.
Paaiskinimas dél aplinkos apsaugos aspekty.
Papildomos ataskaitos metrikos informacija
apie NES virsutines ir apatines ribas, susijusias
suiFACT triktimi.

Visus sekvenatoriaus paminéjimus pakeisti
naujos kartos sekvenavimo sistema arba
sekvenavimo sistema.
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Dokumentas Data
Dokumentas Nr. birzelis
1000000067940, 2023
v08

Dokumentas Nr. vasaris
1000000067940, 2023
v07

Dokumentas Nr. 2021 m.
1000000067940, rugpjtcio
v06 men.
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Keitimo aprasymas

Hibridiniy partijy méginiy lapy aprasai pasalinti,
kad buty suderinta su programinés jrangos
funkcijomis.

Modifikuotos serverio konfiglracijos parinktys,
kad buty padidintas saugumas. Kad buty
pakeistas automatizavimo slaptazodis ML-STAR,
reikia, kad vietoje apsilankyty ,lllumina“ vietiniai
techninés prieziuros darbuotojai.

Patikslintos gairés kaip pridéti bruksninio kodo
informacija jvesties méginiy lapuose ir kaip
nusiysti meginiy lapus hibridinése partijose.
Atnaujintos gairés, kaip sukurti naudotojo varda.
IS serverio konfiglravimo instrukcijy pasalinta
nuoroda j ,Network Password” (tinklo
slaptazodzio) laukel;.

Atnaujintas dalinés delacijos arba duplikacijos
anomalijos pavyzdys.

Pridéta uzsakymo taisyklé lauke ,anomaly_
description”. Tos pacios chromosomos
anomalijose visos chromosomos aneuploidijos
eina priesS daline delecijg arba duplikacijas.

Prie rezultaty, pranesimy ir ataskaity pridétas
tipas ir reguliariojo reiskinio stulpelis.

Dél aiSkumo atnaujinta teksto redakcija visame
dokumente.

Atnaujintas jgaliotojo atstovo ES adresas.
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Dokumentas Data
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v05

Dokumento Nr. vasaris
1000000067940 2020
v04
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Keitimo aprasymas

Pridétos naujy atsarginés kopijos uzsifravimo ir
tinklo slaptazodzio funkcijy instrukcijos.
Atnaujintas skyrius Sertifikato atsisiuntimas ir
diegimas su iSsamesnémis instrukcijomis.
Pridétas veiksmas tinklo slaptazodZiui jvestiir
priminimas sugeneruoti sertifikatg darbo eigos
tvarkytuvo skyriuje Serverio konfiguracija.
Atnaujinti siejimo serverio diskai, nurodantys tik
administratoriaus vartotojo teises, ir athaujintas
SMB versijy suderinamumas.

Pridéta nuoroda j atsarginés kopijos
uzSifravima svetainés serverio duomeny
archyvavimo skyriuje.

Prie tyrimo programinés jrangos Ziniatinklio
vartotojo sgsajos jvado pridéta pastaba,
nurodanti, kad programinés jrangos negalima
pasiekti mobiliaisiais prietaisais.

NIPT ataskaitoje pridétos aiSkinamosios
pastabos apie rezultaty kapitalizacija.
Atnaujintas reikSmiy parinkciy informacijos
pateikimas, kad buty lengviau skaityti
Zzmoneéms skyriuje Rezultaty ir praneSimy
ataskaitos.

Atnaujinta darbo eigos tvarkyklés pavadinimy
suteikimo tvarka, kad buty nuosekliai rodomas
visas ,VeriSeq" NIPT darbo eigos tvarkyklés
programinés jrangos pavadinimas.

Atnaujintos méginiy lapo jvesties ir méginiy
lapo nusiuntimo temos, aiSkiau nurodant
funkcijos apribojimus, taikomus jkeliant méginiy
lapa.

Atnaujinti réméjo Australijoje ir ,lllumina
Netherlands” adresai.



2 versijos ,VeriSeq” NIPT sprendimo programinés jrangos vadovas - 1VD

Dokumentas

Dokumento Nr.
1000000067940
v03

Dokumento Nr.
1000000067940
v02

Dokumento Nr.
1000000067940
vO1

Dokumento Nr.
1000000067940
v0O

Data

2019 m.

spalio mén.

balandis
2019

2019 m.
vasario
men.

lapkricio
mén.
2018 m.

Dokumento Nr. 1000000067940 v09
NAUDOTIIN VITRO DIAGNOSTIKAL

Keitimo aprasymas

» VeriSeq Onsite Server v2 pridétas skyrius
LAplinkosaugos reikalavimai“.

 Atnaujinta lytiniy chromosomy anomalijy
rezultaty pateiktis skyriaus ,Rezultatai ir
pranesimy ataskaitos” B priede, kad sutapty su
pateiktimi NIPT ataskaitoje.

Pridéta iSsamiinformacija j NIPT ir papildomas
ataskaitas, siekiant suvienodinti informacijg su
mokymo medziaga.

2 versijos ,VeriSeq" NIPT sprendimo programinés
jrangos vadovo laida klienty naudojimui.

Pirmoji laida skirta tik vidaus naudojimui.

Vi
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,VeriSeq” NIPT tirpalo 2 versijos

Jvadas

LVeriSeq” NIPT tirpalo 2 versijos yra in vitro diagnostikos tyrimas, naudojamas kaip
sekvenavimu-paremtas tyrimas, skirtas aptikti vaisiaus aneuploidijas tiriant motinos periferinius visos
sudéties kraujo meginius, paimtus i§ nésciyjy, kai vaisiaus gestacinis amzius siekia ne maziau nei 10
savaiciy. Bandymui pateikiamos dvi atrankinio sveikatos patikrinimo tipy parinktys: ,basic” (jprastas) ir
~.genomwide” (viso genomo). Jprastu atrankiniu sveikatos patikrinimu teikiama informacija apie
aneuploidijy busena tik 21, 18, 13, Xir Y chromosomose. Viso genomo atrankiniu sveikatos patikrinimu
visoms chromosomoms nurodomos visy autosomy ir aneuploidijy busenos dalinés delecijos ir
duplikacijos. Abu atrankinio sveikatos patikrinimo tipai turi parinktj teikti uzklausg nurodyti lytiniy
chromosomy aneuploidijas (SCA). Pasitelkiant bet kurj i$ Siy atrankinio sveikatos patikrinimo tipy, Sis
gaminys neturi buti naudojamas kaip vienintelé priemoné nustatant diagnoze ar priimant kitus
sprendimus dél néstumo eigos.

LVeriSeq” NIPT tirpalo 2 versijos sistemos architektura sudaryta is toliau nurodyty komponenty:

* ,VeriSeq NIPT Microlab STAR" (ML STAR) — automatizuotas skysciy tvarkymo instrumentas, kuris
bibliotekos méginiams paruosti ir sekti naudoja ,VeriSeq NIPT Workflow Manager”ir ,VeriSeq NIPT*
méginiy paruosimo rinkinys. ML STAR naudoja ,VeriSeq” NIPT tyrimo programinés jrangos 2 versija
paruosi analizei skirtus méginius pagal Naudojimo instrukcijg, pateikta , VeriSeq” NIPT sprendimo 2
versijos pakuoteés lapelis (dokumento Nr. 1000000078751).

* NextGeneration Sequencer (NGS) (naujos kartos sekvenavimo (NKS) instrumentas — viso genomo
sekvenavimo prietaisas, kuriuo galima atlikti prietaisy sankaupos kurimg ir sekvenavima. Valdymo
programiné jranga pateikia veiksmy, kaip nustatyti sekvenavimo serijg, ir vykdo visy kvantifikuotos
bibliotekos telkinio méginiy sekvenavimo nuskaitymus.

* VeriSeq Onsite Server v2 - serveris, kuriame laikoma ,VeriSeq” NIPT tyrimo programinés jrangos
2 versija ir duomenys, skirti analizuoti poriniy galy sekvenavimo duomenis. ,VeriSeq NIPT" tyrimo
programiné jranga nuolat stebi ir analizuoja sekvenavimo duomenis ir teikia méginiy rezultatus,
procesy rezultatus ir pranesimus.

Dokumento Nr. 1000000067940 v09
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1 paveikslas ,VeriSeq” NIPT tirpalo 2 versijos Komponentai

-

»VeriSeq NIPT Microlab STAR »VeriSeq NIPT“ tinklalapio serveris
»VeriSeq“ NIPT darbo eigos tvarkyklé »VeriSeq NIPT“ tyrimo programiné jranga
,VeriSeq NIPT“ metodas Sekoskaitos doroklée Analizés doroklé

Kiekybinis bibliotekos
jvertinimas

Plazmos atskyrimas Sekoskaitos serijy

. ) Analizés eile
suderinamumo patikra

cfDNR iSskyrimas Telkimas

Sekoskaitos uzbaigimo NIPT analizés komandy

monitorius grandiné

Bibliotekos paruo$imas

Sekoskaitos KK Analizés KK

,VeriSeq NIPT* »VeriSeq NIPT*
partijy tvarkytuve technineé priezitra

Ataskaity, jspéjimy ir

) »VeriSeq NIPT“ serverio T el et
X Ziniatinklio naudotojo sasaja P! 4 €l p
generatorius
Naujos kartos sekvenatorius :
Sekvenatoriaus valdymo
programiné jranga »

Vietinis diskas Duomeny bazé

Sekoskaitos telkinys

-

Sistemos architektura

.VeriSeq” NIPT tirpalo 2 versijos naudojamas vietinis tinklas (LAN), kad sujungty visg sistemos jranga,
naudodamas tg patj potinklj. Naudodami LAN galite dinamiskai iSdéstyti jranga ir plésti pralaiduma
sujungdami papildomus prietaisus ir (arba) ML STAR kompiuterizuotas darbo vietas. Tolesnéje
iliustracijoje pateikiama sistemos architektiros apzvalga.

Dokumento Nr. 1000000067940 v09
NAUDOTI IN VITRO DIAGNOSTIKAI.



2 versijos ,VeriSeq” NIPT sprendimo programinés jrangos vadovas - 1VD

2 paveikslas ,VeriSeq"” NIPT tirpalo 2 versijos Architektlros apzvalga

Laboratorijos »VeriSeqg”
vietinis tinklas vietinis serveris

Meéginiy paruoSimo
informacija / duomenys

P
A g

Darbo eigos
tvarkytuve

Sekvenavimo
Naujos kartos duomeny generavimas

sekvenavimo
instrumentas

NIPT ataskaity perziara / »VeriSeq NIPT*

prieiga prie NIPT serverio
ziniatinklio naudotojo sasajos

tyrimo programiné

Sekvenavimo
/ duomeny saugykla

8-
@

(Rekomenduojama)
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,VveriSeq NIPT Workflow Manager*

Jvadas

LVeriSeq NIPT Workflow Manager” (darbo eiga) jdiegiama j ML STAR ir teikia paprastg naudoti ir
intuityvig grafine naudotojo sgsaja, kuri automatiskai atlieka kraujo méginiy paruosima pagal ,VeriSeq"
NIPT tirpalo 2 versijos. ,VeriSeq NIPT Workflow Manager” (darbo eigos tvarkytuve) palaiko duomeny
ry$j su VeriSeq Onsite Server v2 duomeny apdorojimo, saugojimo, méginiy sekimo ir darbo eigos logikos
vykdymo tikslais.

JVeriSeq NIPT Workflow Manager” suteikia prieigg prie Siy skirtingy programinés jrangos moduliy, dar
vadinamy metodais.

* VeriSeq NIPT" metodas
* ,VeriSeq NIPT" partijy tvarkytuvé

* VeriSeq NIPT“ techniné priezilira

,VeriSeq NIPT” metodas

LVveriSeq NIPT Method” (metodas) valdo ML STAR automatizuotg méginiy apdorojima. Siuo metodu
atlieka toliau pateikiamus apdorojimo veiksmus.

* Plasma Isolation (plazmos atskyrimas) — perkelia 1 ml atskirtos plazmos i$ kraujo méginio surinkimo
meégintuvélio. Proceso logika sukuria partijg naudodama ,VeriSeq NIPT” tyrimo programiné jranga.
Kiekvienoje partijoje yra méginiy duomeny, jskaitant méginio briksninj kodg, méginio tipg, atrankinio
sveikatos patikrinimo tipg, Sulinélio padét; ir lyties nustatymo véliavéle.

* Cell-Free DNA (cfDNA) Extraction (nelgstelinis DNA (cfDNA) iSskyrimas) —iSgrynina cfDNR i$
900 pul plazmos.

* Library Preparation (bibliotekos paruoSimas) — sukuria biblioteky i§ iSgryninty cfDNR, paruosty
sekvenavimui. Bibliotekose yra unikaliy indeksy kiekvienam partijos meéginiui.

* Library Quantification (bibliotekos kiekybinis jvertinimas) — nustatoma cfDNR koncentracija
naudojant interkaliuojama fluorescencinj dazg 384 Sulinéliy mikroploksteliy formatu. PlokStelé apima
suzymétg DNR standartine kreive ir kiekvieno partijos méginio kopijas. Sistema naudoja
neapdorotus fluorescencijos nuskaitymus i mikroploksteliy skaitytuvo ir apskai€iuoja méginio
koncentracijas, atsizvelgiant j standartine kreive.

* Pooling and Normalization (telkimas ir normalizavimas) — sekvenavimai sujungia bibliotekas j
vientisus telkinius. Sistema naudoja anksCiau nustatytas koncentracijas, kad apskaiCiuoty tinkamus
perkélimus kiekvienam méginiui telkinio mégintuvélyje. Tada telkinio mégintuvélis yra paruostas
sekvenuoti.

Dokumento Nr. 1000000067940 v09
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,VeriSeq NIPT" partijy tvarkytuve

LVveriSeq NIPT” partijy tvarkytuve valdo méginiy, partijy ir telkiniy buseng pasitelkdama naudotojo
sgsajg. Sistema suteikia galimybe sekti méginius keliose skyscio apdorojimo sistemose ir prietaisuose
bei per analizés komandy grandine. Daugiau informacijos apie méginiy apdorojimo proceduras Zr.
,VeriSeq” NIPT sprendimo 2 versijos pakuotés lapelis (dokumento Nr. 1000000078751).

Galite tvarkyti méginius darbo metu naudodami tris skirtingas kategorijas, vadinamas objektais. Sie

objektai aprasyti tolesnéje lenteléje.

Objektas  Aprasymas

Méginys Rezultatas, gautas apdorojus 1 ml plazmos méginio i$ vieno kraujo mégintuvélio.
Méginiai yra susieti su kraujo méginio mégintuvélio bruk3niniu kodu (méginio

bruksniniu kodu) ir partija.

Partija 24, 48 arba 96 meginiy, apdorojamy atliekant cfDNR iSskyrimo ir bibliotekos

paruosimo procesg, plokstelé.

Telkinys Prietaisui paruosty, dvigubai indeksuoty biblioteky normalizuotas ir praskiestas
turis. Kiekvieng telkinj sudaro iki 48 méginiy.

Apdorojimo metu galimi toliau nurodyti veiksmai su objektais.

Sugeneruota

Veiksmas Objektas .
ataskaita

Panaikinimas  Meéginys Méginio
panaikinimas

Partija Partijos
panaikinimas

Telkinys Telkinio
panaikinimas

Dokumento Nr. 1000000067940 v09
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Aprasymas

Méginys, naudotojo pazymeétas kaip
nebetinkamas apdorojimo procesui.
Panaikintiems méginiams nenurodomas tyrimo
rezultatas.

Example: Aiski kraujo Igstelés pernasa per
plazmos atskyrima.

Partija, naudotojo pazyméta kaip nebetinkama.
Jei partijos panaikinimas jvyksta prie$ telkinio
kurimag, visi méginiai yra panaikinami.

Example: PlokStelé nukrito ant grindy ar su ja
buvo kitaip netinkamai elgiamasi.

Telkinys, naudotojo pazymétas kaip
nebetinkamas. Po dviejy telkinio panaikinimy visi
méginiai telkinyje panaikinami.

Example: Visas telkinio turis, naudojamas dviem
nepavykusiems sekvenavimo bandymams.
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Veiksmas

KK triktis

AtSaukimas

Méginio
atributy
redagavimas

Objektas

Meéginys

Partija

Meéginys

Méginys

Méginys

Méginys

Sugeneruota
ataskaita
Méginio
panaikinimas

Partijos
panaikinimas

Méginio
atSaukimas
Lyties
nustatymas

Méginio tipas

Atrankinio
sveikatos
patikrinimo
tipas

Aprasymas

LVeriSeq” NIPT tirpalo 2 versijos automatiskai
pazymi méginj kaip netinkama, jeigu jis nepereina
kokybés kontrolés (KK) metrikos, ar dél sistemos
aptiktos skyscCio apdorojimo trikties.

LveriSeq” NIPT tirpalo 2 versijos automatiskai
pazymeéjo visg partijg kaip netinkama. Example:
Sistemos triktis skyscCio apdorojimo metu.

Laboratorijos vadovybé pazyméjo meginj kaip
atSauktag. Negeneruojamas tyrimo rezultatas.

Lyties nustatymo parinktj naudotojas pazymejo

.Yes” (taip), ,No“ (ne) arba ,,SCA" (lytiniy

chromosomy aneuploidijos).

o Taip —méginio lytis kuriama.

* Ne -méginio lytis kuriama

o SCA - ataskaitoje pateikiamos tik lytiniy
chromosomy aneuploidijos.

Méginio tipas, naudotojo pazymétas kaip
»Singleton” (vienvaisis néstumas), , Twin“
(daugiavaisis néstumas), ,Control” (kontrolinis) ir
.NTC" (be kontrolinio méginio Sablono). Méginio
tipo priskyrimas turi tiesioginj poveikj tyrimo
analizei. Norint uztikrinti tyrimo rezultaty
tiksluma, turi buti pasirinktas méginio tipas.
Atrankinio sveikatos patikrinimo tipas, kurj
naudotojas pazyméjo kaip jprasta (tik 21, 18, 13, X
irY) ar viso genomo (visy chromosomuy).

Panaikinus, jvykus KK trikCiai ar atSaukus veiksma, objektas toliau neapdorojamas. Laboratorijos
informacijos valdymo sistema (LIMS) gali naudoti méginiy panaikinimo ataskaitas, kad nurodyty méginio
pakartotinj apdorojima i$ kraujo méginio surinkimo meégintuvéliy.

Méginiy lapo jvestis

Jvesties méginiy lape pateikiama su pacientu susijusi meéginiy informacija, jskaitant méginio tipg ir lytiniy
chromosomy nustatymo blsenga. Prie$ pradedant generuoti sekoskaitos telkinius j sistema, turi biti
jvesta visa méginiy informacija.

Dokumento Nr. 1000000067940 v09
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Jvesties méginiy lapas turi buti tabuliacijos Zymeémis atskirto tekstinio failo (*.txt) formatu. Failo
antrastés stulpeliy pavadinimai turi visiSkai sutapti su antrastés stulpeliy pavadinimais, nurodytais

tolesnéje lenteléje.

Antrastés Duomeny . .

. . Reikalavimas
stulpelis tipas
batch_name Eiluté / Bltinas

tuscia

sample_ Eiluté Batinas
barcode
sample_type Eiluté Batinas
sex_ Eiluté Butinas
chromosomes

Dokumento Nr. 1000000067940 v09
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Aprasymas

Jame nurodomas meéginio partijos pavadinimas.
Turi sutapti su partijos pavadinimu, jvestu j
priskyrimo metoda (,Workflow Manager” (darbo
eigos tvarkytuve), kad buty patvirtintas jvesties
meéginiy lapas, susietas su tinkama partija.
Nustatyta didziausia 26 simboliy riba. Stulpelis
gali buti paliktas tuscias.

Nebus priimami méginiy lapai, neturintys
stulpelio ,batch_name”.

| ML STAR jdedamy kraujo méginiy
mégintuvéliy briksniniai kodai.

Jei sveikojo skaiCiaus verté naudojama méginio
briksniniam kodui, jis neturéty butiilgesnis nei
15 skaitmeny. Meginio briksninis kodas,
sudarytas is raidziy ir skaitmeny, turi turéti
daugiausia 32 simbolius. Naudokite tik skaicius,
raides, bruksnelius (-) ir pabraukimo briksnius
(L). Méginio bruksniniame kode didziosios ir
mazosios raidés neskiriamos. Didziosioms ir
mazosioms raidéms jautrus bruksniniai kodai
nelaikomi unikaliais. Briksninis kodas turi bati
unikalus ir turi skirtis ne tik didZiosiomis ir
mazosiomis raidémis. Pavyzdziui, méginiy
pavadinimai ,Méginys01“ir,méginys01“ néra
unikalus.

Nurodo analizei skirto méginio tipa.
LeidZiamos vertés yra Singleton (vienvaisis
néstumas), Twin (daugiavaisis néStumas),
Control (kontrolinis) ir NTC (be kontrolinio
méginio Sablono).

Jame nurodoma, kokia informacija pateikiama
apie vaisiaus lytines chromosomas.

Galimos vertés — ,yes” (taip) (nurodyti), ,no”
(ne) (nenurodyti) ir ,,sca” (nurodyti tik lytiniy
chromosomy aneuploidijas).
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Antrastés Duomeny . . .
] . Reikalavimas  Aprasymas
stulpelis tipas
screen_type Eiluté Batinas Joje nurodomas analizei priskirtas atrankinio

sveikatos patikrinimo tipas. Galimos vertés yra
Lbasic” (jprastinis) ir ,genomewide” (viso
genomo).

Jvesties méginiy lapas nusiunciamas per plazmos atskyrima arba telkima ir jj galima nusiysti per ,Batch
Manager” (partijy tvarkytuvé). Sistema automatiskai NTC méginiams taiko bruksninius kodus, atrankinio
sveikatos patikrinimo tipg, meginio tipg ir lyties nustatymag. Pagal tai, ar méginys nusiystas plazmos
atskyrimo ar telkimo metu, reikalinga skirtinga informacija. Méginio informacija patvirtinama per méginio
nusiuntimo procesga. Darbo eigos tvarkytuvé netikrina meginio uzsakymo. Méginiuose, jkeltuose
izoliuojant plazma, turi biti visi partijos méginiai, iSskyrus NTC. Telkimo metu sistema praso bet kurios
trukstamos méginio informacijos, kuri nebuvo nusiysta plazmos atskyrimo metu, net NTC atveju (t. y.
lytinés chromosomos ir tikrinimo tipo).

/N DEMESIO!

Kad iSvengtumeéte klaidy, vykstant plazmos atskyrimui méginiy lape nejtraukite jokiy meéginiy
informacijos ar NCT eiluciy.

Galite kontroliuoti méginiy nusiuntima visiems partijos méginiams, kuriuos sukuré LIMS, arba
konkretiems méginiams, kuriuos reikia istirti i naujo. Jkeliant meéginius pakartotinio tyrimo tikslais, reikia
uzpildyti likusias atviras vietas turimais méginiais.

Pasirinkite vieng i$ Siy méginiy lapy naudojimo strategijy:
* Numatytosios partijos (LIMS sukurtos partijos)

* Ad hoc partijos (,VeriSeq NIPT Workflow Manager” sukurtos partijos)

Numatytosios partijos

Galite naudoti LIMS, kad sukurtuméte partijas iki prasidedant méginiy apdorojimui. Numatytyjy partijy
visi méginiai jau yra susieti su partija prie§ juos jdedant j ML STAR. Plazmos atskyrimo metu nusiystame
méginiy lape yra visi partijos méginiai su visa méginiy informacija. LIMS sukurty partijy méginiy lapuose
vertés turi buti partijos ID stulpelyje. Partijy méginiy lapuose turi bati partijos ID stulpelis, kad buty
galima patikrinti, ar apdorojimo pradzioje rankiniu btdu j darbo eigos tvarkykle buvo teisingai jvestas
partijos ID.

I§ anksto nustatytos partijos blidu nustatomi tik tam tikri jdéti méginiai, nes sistemai reikia, kad visi
méginiy lape nurodyti méginiai buty partijoje. Jokios kitos informacijos nereikia. Laboratorijos
darbuotojai gali testi galutinés ataskaitos kiirimg nejvesdami papildomy duomeny.

IS anksto nustatyty partijy funkcijos ir reikalavimai pateikti toliau.

* Galima valdyti visg partijos turin;.

* Taip nejdésite nepageidaujamy méginiy.

Dokumento Nr. 1000000067940 v09
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* Reikia sukurti sistemg, kaip sudaryti partijas i$ inventoriaus (pazangioji LIMS).

* Laboratorijos darbuotojams gali tekti nuskaityti tinkamus méginius is atmintinés. PrieSingu atveju
reikalinga pazangi méginiy laikymo sistema.

Ad hoc partijos

Partijas galite sukurti laboratorijoje surinkdami méginiy mégintuvélius ir juos jdédamij ML STAR plazmos

atskyrimo metu. ISankstinis méginio susiejimas su partija nereikalingas. JUs nusprendziate, kurie

meéginiai turi bati jtraukti j partija.

Kai busite paraginti darbo eigos tvarkyklés, vykstant plazmos atskyrimo procesui pasirinkite No Sample

Sheet (be méginiy lapo). Darbo eigos tvarkytuvé susieja jstatytus méginius su rankiniu budu jvestu

partijos ID ir sugeneruoja partijos paleidimo ataskaits.

Ad hoc partijy funkcijos ir reikalavimai pateikti toliau.

* Nereikia LIMS ar méginiy lapo.

* Nusiysdami telkimo metu galite modifikuoti partijos paleidimo ataskaitg, keisdami informacijg apie
méginio tipg, patikros tipg ir lyties ataskaitos kurimg. Méginius galite pridéti bet kuriuo metu.

* Nevykdoma automatizuota méginiy jtraukimo j partijg kontrolé. Galite pateikti analizei
nepageidaujamag méginj.

* Telkimo metu méginiy duomenys turi bati nusiysti.

Méginio atributy redagavimas

Prie§ pradédami sekvenavimo serijg galite naudoti ,VeriSeq NIPT Batch Manager” (,VeriSeq" NIPT
partijy tvarkytuve) norédami keisti atskiry méginiy lytiniy chromosomy nurodyma, atrankinio sveikatos
tikrinimo tipg ir méginio tipo atributus.

1. Eikite j skiltj ,Batch Manager” (partijy tvarkytuvé). Informacija zr. Prieiga prie partijy tvarkytuves psl.
10.

2. |Jveskite ,Batch ID” (partijos ID) ir ,User Name" (naudotojo vardas) arba operatoriaus inicialus, tada
pasirinkite OK (gerai).
Partijos ploksteliy diagramoje pasirinkite Sulinélio padétj, susietg su meginiu.

4. Patvirtinkite, kad rodomas teisingas meginys ir tada pasirinkite meéginio tipo atributg i$
iSskleidziamojo sgraso ,Sample Type" (méginio tipas).
Pasirinkite lyties nustatymo atributg i$ iSskleidziamojo sgraso ,Sex Reporting” (lyties nustatymas).

6. Pasirinkite atrankinio sveikatos patikrinimo tipo atributg i$ iSskleidZziamojo sgraso ,Screen Type"“
(atrankinio sveikatos patikrinimo tipas).

7. Pasirinkite Edit (redaguoti).

Dokumento Nr. 1000000067940 v09
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Méginio, partijos ir telkinio panaikinimas

Atsizvelgdamas j méginio apdorojimo veiksmg, haudotojas gali panaikinti atskirg méginj, partijg arba
méginio telkinj. Panaikinus méginj, partijg ar telkinj, jie toliau neapdorojami.

Bet kuriuo metu prie$ generuodami ataskaitg, naudokite ,VeriSeq NIPT“ metodg arba ,Batch Manager”
(partijy tvarkytuve) norédami panaikinti vieng ar daugiau méginiy.

Panaikinimas naudojant ,VeriSeq NIPT“ metoda

Norédami panaikinti méginius, atlikite toliau nurodytus veiksmus méginiy apdorojimo metu.

1. Lange ,Well Comments” (komentarai apie Sulinélj) kiekvieno darbo eigos tvarkytuvés pabaigoje
pazymeékite atskirus Sulinélius kaip nesékmingus ir pasirinkite OK (gerai).

2. Pasirinkite bent vieng anotacija i$ iSskleidZziamojo meniu arba pazymékite Zymimajj langelj Other
(kita) ir jveskite komentara.

Pazymeékite Zymimajj langelj Fail Sample (atmesti méginj), tada pasirinkite OK (gerai).

Patvirtinkite, jog sistema turi atmesti mégin;.

Panaikinimas naudojant partijy tvarkytuve

Naudokite ,Batch Manager” (partijy tvarkytuvé) norédami panaikinti Siuos dalykus:
*  Meéginj;
* Partijg prie$ pasibaigiant telkimo veiksmui;

* Meéginio telkinj, jvykdzius telkimo veiksmg ir prie§ sukuriant bandymo ataskaita.

PASTABA Prie$ paleisdami ,Batch Manager” (partijy tvarkytuve), iSeikite i$ visy Siuo metu paleisty
metody.

Prieiga prie partijy tvarkytuvés

Norédami pasiekti partijy tvarkytuve, naudokite vieng i$ toliau nurodyty veiksmuy:

* ,App Launcher” (programy paleidyklé) pasirinkite VeriSeq NIPT Batch Manager (,VeriSeq NIPT"
partijy tvarkytuve).

* Kompiuteryje, prijungtame prie tinklo, pereikite j vietg C:\Program Files
(x86) \HAMILTON\Methods\VeriSegNIPT ir atidarykite partijy tvarkytuvés metodo failg
(VveriSegNIPT Batch Manager.med) naudodami,Hamilton” serijos valdiklj.

Méginio panaikinimas

1. Eikite j skiltj ,Batch Manager” (partijy tvarkytuvé).
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2. |veskite ,Batch ID” (partijos ID) ir ,User Name" (naudotojo vardas) arba operatoriaus inicialus, tada
pasirinkite OK (gerai).

Partijos ploksteliy diagramoje pasirinkite Sulinélio padétj, susietg su nepavykusiu méginiu.

4. |sitikinkite, kad rodomas reikiamas méginys, ir pasirinkite Invalidate Sample (panaikinti méginj).
Jveskite trikties priezastj ir pasirinkite Invalidate (panaikinti).
Partijos ploksteliy schemoje panaikinty méginiy indikatoriai pasikeicia i$ Zalios spalvos j raudong, o
busenos etiketé keiCiasi i$ tinkamos j nepavykusia.

Partijos panaikinimas

1. Eikite j skiltj ,Batch Manager” (partijy tvarkytuve).

2. )veskite ,Batch ID” (partijos ID) ir ,User Name" (naudotojo vardas) arba operatoriaus inicialus, tada
pasirinkite OK (gerai).

Partijos ploksteliy diagramoje pasirinkite Invalidate Batch (panaikinti partija).

4. |veskite trikties priezastj ir pasirinkite Invalidate (panaikinti).
Partijos ploksteliy diagramoje nesant tinkamy telkiniy tai partijai, visy méginiy indikatoriai keiciasi i$
Zalios spalvos j raudonag. Tinkami telkiniai partijoje iSlieka tinkami.

Telkinio panaikinimas

1. Eikite j skiltj ,Batch Manager” (partijy tvarkytuvé).

2. )veskite ,Batch ID” (partijos ID) ir ,User Name" (naudotojo vardg) arba operatoriaus inicialus, tada
pasirinkite Pool Manager (telkiniy tvarkytuve).

Nuskaitykite telkinio bruksninj koda.
Jveskite naudotojo varda arba operatoriaus inicialus, tada pasirinkite OK (gerai).

Jveskite trikties priezast;j ir pasirinkite Invalidate (panaikinti).

Méginiy lapo nusiuntimas

Nusiyskite ,Batch Manager” (partijy tvarkytuve) meginiy lapag su méginiy informacija. Naudokite Sig
funkcijg, norédami nusiysti arba pakeisti méginio informacijag dideliuose rinkiniuose.

1. Eikite j skiltj ,Batch Manager” (partijy tvarkytuvé).

2. )veskite ,Batch ID” (partijos ID) ir ,User Name" (naudotojo vardas) arba operatoriaus inicialus, tada
pasirinkite OK (gerai).

3. Pasirinkite Upload New Sample Sheet (nusiysti naujg meginiy lapa).
4. Suraskite ir pasirinkite pageidaujamag méginiy lapa, tada pasirinkite OK (gerai).

Duomenis apie informacija, kuri turi buti jtraukta j méginiy lapa, zr. Méginiy lapo jvestis psl. 6.
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Méginio atSaukimas

1. Eikite j skiltj ,Batch Manager” (partijy tvarkytuvé).

2. |veskite ,Batch ID” (partijos ID) ir ,User Name"” (naudotojo vardas) arba operatoriaus inicialus, tada
pasirinkite OK (gerai).

Partijos ploksteliy diagramoje pasirinkite Sulinélio padétj, susietg su atSauktu méginiu.

4. |sitikinkite, kad rodomas reikiamas méginys, ir pasirinkite Cancel Sample (atSaukti méginj).
Jveskite trikties priezastj ir pasirinkite Cancel (atSaukti).
Partijos ploksteliy diagramoje atSauktas méginio indikatorius i$ Zalio pasikeicia j raudona.

,VeriSeg NIPT” techniné priezilra

LVeriSeq NIPT” techniné priezilra yra keli jrankiai, naudojami ,ML STAR" ir ,\Workflow Manager” (darbo
eigos tvarkytuve) konfigiruoti ir tikrinti. Siy jrankiy nebitina turéti jprastai sistemos veiklai, bet jy gali
prireikti norint palengvinti sistemos trik€iy Salinima, kurj atlieka ,lllumina“ arba ,Hamilton” techninés
prieziros skyrius. Sie jrankiai taip pat naudojami norint sureguliuoti sistemos parametrus dél klasteriy
tankio nuokrypio.

,VeriSeq NIPT“ techninés priezilros paleidimas

Prie$ vykdydami technine priezilirg, uzdarykite visus paleistus metodus.
Gaukite ,VeriSeq” NIPT technine priezitirg, naudodami vieng i$ toliau nurodyty budy:

* ,App Launcher” (programy paleidykléje) pasirinkite VeriSeq NIPT Services (,VeriSeq NIPT" techniné
priezilra).

* Kompiuteryje, prijungtame prie tinklo, pereikite j vietg C: \Program Files
(x86) \HAMILTON\Methods\VeriSegNIPT\ ir atidarykite ,VeriSeq” NIPT techninés prieziuros
metody failg (VeriSegNIPT Service.med) naudodami,Hamilton" serijy valdiklj.

.Services Tools” (paslaugy jrankiai) jjungi Sias funkcijas:

* Individual Tests (atskiri bandymai) - komponenty bandymai, skirti Salinti ML STAR aparatinés
jrangos triktis.

* Service Tools (techninés priezilros jrankiai) — jrankiai, skirti konfiguruoti ,Workflow Manager*”
(darbo eigos tvarkytuve).

Atskiri bandymai

Gali prireikti toliau nurodomy sistemos bandymy, kad buty lengviau Salinti problemas, pasitaikancias
darbo eigos tvarkytuvéje.
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Sistemos
tikrinimas
Bruksninis
kodas /
automatinis
jdéjimas
CPAC

BVS vakuuminé
sistema

Nepriklausomas
kanalas

JASwap”

,96-Head"

Aprasymas

Tinkamo sistemos platformos, ,, AutoLoader” konfiguravimo ir briksniniy
kody nuskaitymo funkcijy bandymai.

CPAC platformos Sildytuvo sistemy funkcionavimo bandymai. Taip pat
tikrina atskiry jrenginiy instaliacija iki valdymo déZzés.

Tikrinamas platformos pagrindinés vakuumo sistemos (BVS) veikimas
siekiant jsitikinti, ar galima paleisti vakuumo funkcijg ir pasiekti
eksploatavimo slégiy.

Tikrinamas nepriklausomy pipetavimo kanaly veikimas. Atliekamas skysciy
sulaikymo tikrinimas siekiant nustatyti, ar pipetavimo kanaluose néra
laséjimo, ir patikrinti tiekimo apimties nuosekluma.

Tikrinamas ,iSwap" roboto rankos veikimas ir bendrosios ploksteliy
nustatytosios padétys.

Tikrinama ,,CO-RE" 96 zondy pipetavimo galvuté. Atliekamas skysciy
sulaikymo tikrinimas siekiant nustatyti, ar pipetavimo kanaluose néra
laséjimo, ir patikrinti tiekimo apimties nuosekluma.

Atskirus bandymus atlikite, kaip nurodyta toliau.

1. Pasirinkite konkrety bandymg, kurj norite vykdyti.

PASTABA

,Full 10Q Execution” (visas 10Q vykdymas) paleidzia visus SeSis bandymus i$ eilés.

2. Sekite ekrane pateikiamas instrukcijas, atkreipdami démesj j visus jrangos funkcijy pastebéjimus ir
bet kokias atsiradusias sistemos klaidas.

Baige pasirinkite Abort (nutraukti), kad iSeituméte i§ metodo.

4. Jeigu busite paprasyti pateikti sistemos pédsaky Zurnalus, sukurtus tikrinimo metu, juos galite
pasiekti ¢iaC: \Program Files (x86)\HAMILTON\LogFiles ir pradékite nuo veriSegNIPT

Services.
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Techninés priezilros jrankiai

.Service Tools” (techninés priezilros jrankiais) galima konfiguruoti ,Workflow Manager” (darbo eigos
tvarkytuve) bei kitas tyrimo nuostatas.

Sistemos Abragvmas
tikrinimas —
Serverio Galima konfiguruoti ir tikrinti ry§j tarp ,VeriSeq NIPT Workflow Manager” ir

konfiguravimas  ,VeriSeq NIPT” tyrimo programiné jranga. Butinas tinkamas rysys tarp Siy

sistemy, kad galéty veikti ,Workflow Manager” (darbo eigos tvarkytuvé).
Tyrimo Naudojamas atkurti numatytajg bibliotekos koncentracija.
konfiguravimas

Jrankis ,Deck Naudojamas eksportuoti arba importuoti ploksteliy nustatytgsias padétis i$
Teach” failo.

Serverio konfiglravimas

Jeigu pasikeité VeriSeq Onsite Server v2 adresas, nukreipkite darbo eigos tvarkykle naujuoju adresu:

1. Meniu ,Services Tools" (paslaugy jrankiai) pasirinkite Server Configuration (serverio
konfiguravimas).
URL atnaujinkite nurodydami naujajj vietinio serverio adresa.
3. Pasirinkite Test Connection (tikrinti rysj), kad nusiystuméte bandomgajj pranesima.
Jeigu praneSimas negautas, susisiekite su ,lllumina“ techninés prieziliros skyriumi.
4. Ekrane ,System Configuration” (sistemos konfiglravimas) pasirinkite OK (gerai), tada pasirinkite
Apply (taikyti), kad jraSytuméte naujajj adresa.
Kai atnaujinate tinklo adresg, taip pat turite atnaujinti kompiuterio, kuriame veikia darbo eigos
tvarkytuvas, saugiyjy lizdy lygio (SSL) sertifikata. Pasiekite ,VeriSeq" NIPT tyrimo programinés jrangos
2 versija Siame kompiuteryje ir zr. Sertifikato parsisiuntimas ir jdiegimas psl. 33
ML STAR automatizavimo slaptazodj atnaujinti gali tik ,lllumina“ vietiniai techninés priezitiros inZinieriai.
Prie$ pakeisdami slaptazodj, jraSytg serveryje, per tinklo sgsajg, uztikrinkite, kad ,lllumina“ vietiniy
techninés prieziuros inzinieriy komandos narys apsilankyty vietoje ir atnaujinty ML STAR slaptazod,.
Jeigu atnaujinsite slaptazodj serverio tinklo sgsajoje, bet neatnaujinsite jo ML STAR, sistema taps
nenaudojama.

Tyrimo konfigliravimas

Be to, galite tyrimo konfiglravimo jrankj naudoti nuostatai tolesné eiga parametry vertes.
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* Target Library Concentration (tikslinés bibliotekos koncentracija) — nustato numatytgjg biblioteky
koncentracijos verte Sekvenavimo sistemos telkiniuose, darbo eigos tvarkykléje. Koncentracijos
vertés taikomos kiekvienai serijai atskirai vykstant telkimo procesui.Daugiau informacijos zr.
,VeriSeq” NIPT sprendimo 2 versijos pakuotés lapelis (dokumento Nr. 1000000078751).

* Default Sex Chromosome Reporting (numatytasis lytiniy chromosomy nustatymas) - Siuo
parametru nurodoma, koks atributas priskiriamas méginiui, kai mygtukas ,Use Default” (naudoti
numatytajj) pasirenkamas per méginiy paruoSima. Nustatykite §j parametrg j,Yes"” (taip) arba ,No”
(ne).

* Screen Type (ekrano tipas) — nustato ekrano tipg meginiui. Nustatykite §j parametrg j ,Basic”
(pagrindinis) arba ,,Genomewide” (viso genomo).

Konfigdruokite tyrimo parametrus, kaip nurodyta toliau.

1. Pasirinkite Assay Configuration (tyrimo konfiglravimas) ir konfiglruokite parametrus pagal poreikj.
* Atnaujinkite tikslinés bibliotekos koncentracijos (pg/ul) lauka j reikalinga verte.

* Atnaujinkite ,Default Sex Chromosome Reporting” (hnumatytasis lytiniy chromosomy
nustatymas) j reikalingg verte.
* Atnaujinkite ,Screen Type" (patikros tipas) j reikalingg verte.
2. Pasirinkite Apply (taikyti).

Jrankis ,,Deck Teach”

Per trik¢iy Salinima jums gali prireikti eksportuoti nustatyty padéciy vertes. Naudokite ,Deck Teach”
jrankj norédami generuoti padéciy su jy vertémis sgrasa.

1. Pasirinkite Deck Teach Tool (,Deck Teach” jrankis).

2. Pasirinkite Export (eksportuoti).

3. I8vesties vieta numatyta pagal sgrasSe pateikta vieta. Priimkite numatytajg vieta arba pasirinkite
tekstinio failo, kuriame nurodytos nustatytos platformos padétys, iSvesties vieta.

4. Pasirinkite OK (gerai).
.Deck Teach Tool” (,Deck Teach” jrankis) jraso tekstinj failg, kuriame yra visos nustatyty
laboratorinés jrangos padéciy vertés, skirtos ,Workflow Manager” (darbo eigos tvarkytuvé) diegti.

5. Pasirinkite Cancel (atSaukti), kad grjztuméte j metody pasirinkimo ekrana.
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Naujos kartos sekvenavimo sistema

Jvadas

Naujos kartos sekoskaitos sistema sukuria visy meéginiy sekvenavimo nuskaitymus is kiekybinio
biblioteky telkinio ir integruojam su ,VeriSeq” NIPT tirpalo 2 versijos per vietinj serverj. Sekvenavimo
duomenis jvertina tyrimo ,VeriSeq NIPT“ tyrimo programiné jranga analizés doroklé.

Integruodami Naujos kartos sekoskaitos sistema su ,VeriSeq“ NIPT tirpalo 2 versijos, atsizvelkite toliau
nurodytus dalykus.

* Duomeny atmintinés integravimas.
* Analizés pralaidumo naSumas.

* Tinklo duomeny srauto apribojimai.

Sekoskaitos telkinys

LVveriSeq NIPT” tyrimo programiné jranga reikalingas Naujos kartos sekoskaitos sistema, galintis kurti
sekvenavimo duomenis paruoStame bibliotekos telkinyje pagal toliau nurodytas specifikacijas.

* 2 x 36 suporuoty pagal galg nuskaitymy generavimas.
* Suderinamas su indekso adapteriais ,VeriSeq NIPT” méginiy paruosimo rinkinys.
* Du cheminiy medziagy kanalai.

* Automatinis baziy priskyrimo (BCL) faily kirimas.

Duomeny atmintines integravimas

Jprastam sekvenavimo ciklui ,VeriSeq" NIPT tirpalo 2 versijos reikia 25-30 GB Naujos kartos sekoskaitos

sistema duomeny. Faktinis duomeny dydis gali skirtis, atsizvelgiant j galutinj klasteriy tankj. Vietinis

serveris yra daugiau nei 7,5 TB vietos duomenims laikyti, to pakanka daugiau nei 300 sekvenavimo

tyrimy (7500 / 25 = 300).

Duomeny laikymo tikslais susiekite Naujos kartos sekoskaitos sistema su vietiniu serveriu vienu i$ Siy

budy:

* Naudokite vietinj serverj kaip laiking duomeny saugykla. Sia konfigiracija prietaiso susietas
tiesiogiai su serveriu ir duomenys laikomi vietinéje atmintinéje.

* Didelio pralaidumo laboratorijoje naudokite prie tinklo prijungtg atmintine (NAS). KonfigUruokite
Naujos kartos sekoskaitos sistema duomenims laikyti tiesiogiai konkrecioje NAS vietoje.
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Sia saranka konfigiruokite vietinj serverj stebéti konkre&ig NAS vietg, jgalinandia serverj stebéti
blusimas sekvenavimo serijas. Norint padidinti méginio pralaidumg, galima pridéti kelis Naujos kartos
sekoskaitos sistema. Daugiau informacijos apie tai, kaip susieti serverj su NAS, Zr. skyriy Bendrai
naudojamos tinklo atmintines valdymas psl. 31 (bendrai naudojamos tinklo atmintinés).

Daugiau informacijos apie tai, kaip susieti Naujos kartos sekoskaitos sistema(-as) su serveriu arba su
NAS, Zr. sistemos naudotojo vadove.

Analizes pralaidumo apreéptis

LveriSeq NIPT” analizés komandy grandiné jprastai apdoroja vienos sekoskaitos serijos duomenis per
mazdaug 5 valandas. Plésdami laboratorijos galimybes ir siekdami geresnio méginiy pralaidumo,
atsizvelkite j tai, kad vienas serveris gali apdoroti daugiausia keturias serijas per dieng, o tai i$ viso
sudaro 48 mégin. x 4 = 192 mégin. per dieng. Norédami gauti papildomy pralaidumo sprendimy,
susisiekite su lllumina“ techninés pagalbos skyriumi.

Tinklo duomeny srauto apribojimai

Naudojant ,VeriSeq" NIPT tirpalo 2 versijos laboratorijos vietinio tinklo (LAN) duomeny pralaidumui tarp
naujos kartos sekoskaitos sistemos, vietinio serverio ir NAS (jeigu sukonfiguruota). Norédami iSplésti
méginiy pralaiduma, atsizvelkite j toliau nurodytus IT infrastrukttiros duomeny srauto apribojimus.

* Vidutinis mazdaug 25 GB duomeny srautas yra kuriamas per mazdaug 10 valandy, todél kiekvienam
Sekvenavimo sistemos tenka 0,7 MB/sek. pralaidumo.

* Laboratorijos infrastrukttroje taip pat gali buti palaikomi kiti duomeny srauto Saltiniai, j kuriuos
reikéty atsizvelgti.

,VeriSeg NIPT" vietinio paleidimo tvarkytuve

0"

Jeigu naudojate Naujos kartos sekoskaitos sistema, kurioje yra ,VeriSeq" NIPT ,Local Run Manager
sekvenavimai pasiruoskite, kaip nurodyta toliau.

1. ,VeriSeq NIPT" vietinio paleidimo tvarkytuvé pasirinkite Create run (kurti serijg).
2. I8skleidziamajame meniu pasirinkite VeriSeq NIPT.
3. Uzpildykite toliau nurodytus laukelius.

* _Run Name” (sekos pavadinimas) (turi buti naujas ir unikalus)

* Serijos apraSymas (nebdatina)

* Telkinio briksninis kodas
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/N DEMESIO!

Telkinio bruksninis kodas, jvestas j ,Local Run Manager” modulj, turi sutapti su telkinio
briksniniu kodu, jvestu j ,Workflow Manager” (darbo eigos tvarkytuveé). ,VeriSeq NIPT"
tyrimo programiné jranga atmeta neteisingas serijy konfiguracijas, todél gali prireikti i$

naujo atlikti sekvenavima. Telkinio briksniniai kodai turi bGti nauji ir unikalls. Anksc&iau

nuskaityty briksniniy kody negalima pakartotinai naudoti, net jeigu nejvyko telkimo jvykis.

IS naujo inicijuotoms partijoms reikalingas Svarus, neregistruotas mégintuvélis. Analizé
nepavyks, jeigu briksninis kodas susietas su anksCiau analizuota partija arba bet kokiais
nutrauktais telkimo jvykiais.

4. Pasirinkite Save Run (ISsaugoti paleidima).
Baige nustatyti serijg galite paleisti jg naudodami prietaiso programine jranga.
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,VeriSeq“ NIPT tyrimo programines jrangos
2 versija

Jvadas

LVeriSeq” NIPT tyrimo programinés jrangos 2 versija sukuria statistinius duomenis, kad jvertinty istirty
méginiy chromosomy kopijy skaiciy. Ji taip pat gali nustatyti aneuploidijas chromosomose, parinktose
analizei. Chromosomy pasirinkimas analizei priklauso nuo jusy pasirinkto atrankinio sveikatos
patikrinimo tipo: jprastas (21, 18, 13, X ir Y chromosomos) arba viso genomo (visos chromosomos).
Pasirinkus viso genomo parinktj, programiné jranga taip pat tiria, ar autosomoje didéja ar mazéja antriniy
chromosomos sriciy kopijy skaicius. Naujos kartos sekvenavimo prietaisas sukuria analizés jvestj 36
baziy suporuoty pagal galg nuskaitymy forma.

LVveriSeq” NIPT tyrimo programinés jrangos 2 versija veikia VeriSeq Onsite Server v2. Vietinis serveris
yra VeriSeq" NIPT tirpalo 2 versijos pagrindinis komponentas ir veikia kaip rySio centras tarp ,VeriSeq
NIPT Workflow Manager”, Naujos kartos sekoskaitos sistema ir vartotojo.

.VeriSeq NIPT” tyrimo programiné jranga nuskaitymai prilyginami zmogaus genomui ir atliekama
nuskaitymy analize, prilyginty unikaliai genomo vietai ar sriciai. ,VeriSeq NIPT” tyrimo programiné jranga
pasalina pasikartojancius nuskaitymus ir vietas, kuriose pastebimas didelis aprépties variantiSkumas
iStaisyti partijos poveikj bei kitus nepageidaujamo variantiSkumo Saltinius. Informacija apie cfDNR
fragmento ilgj iSvedama i$ suporuoty pagal galg sekoskaitos nuskaitymy. ,VeriSeq NIPT" tyrimo
programiné jranga taip pat vertina sri¢iy sekvenavimo aprépties statistinius duomenis, kurie, kaip
zinoma, yra papildyti vaisiaus ar motinos cfDNR. Duomenys, generuojami is fragmento ilgio ar aprépties
analizés, naudojami norint apskaiciuoti kiekvieno méginio vaisiaus frakcijg (FF).

LveriSeq NIPT” tyrimo programiné jranga nurodo, ar aptikta anomalija pagal méginio atrankinés
sveikatos patikrinimo parinktj, pasirinktg tyrimo meniu. Jprastu atrankiniu sveikatos patikrinimu
nurodomos tik aneuploidijy anomalijos. Viso genomo atrankiniu sveikatos patikrinimu anomalijos apima
aneuploidijas arba daline delecijg ar duplikacija.

,VveriSeq NIPT” tyrimo programine jranga
komponentai

LVveriSeq NIPT” tyrimo programiné jranga nesustodama veikia ir stebi naujus sekvenavimo duomenis, kai
jie pridedami j vietinio serverio jvesties aplankg. Kai nustatoma nauja sekvenavimo serija, pradedama
vykdyti tolesné eiga.
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3 paveikslas Duomeny srauto diagrama

Stebéjimas

Aptiktas naujas
sekoskaitos duomeny
aplankas

Sekoskaitos

serijos pirminés
patikros

Pirminé analizé
nepavyko. Jspekite
naudotoja

Sekvenavimas

Palaukite, kol baigsis
sekoskaita

Sekoskaitos skirtasis
laikas baigeési.
|spékite naudotojg

KK

KK sekoskaitos
serijos duomenys

Sekoskaitos KK
nepavyko.
|spékite naudotojg

Analizé

Sekoskaitos
serijos jtraukimas
janalize

Serijos analizé

(Méginkite 3 kartus),

jeigu nepavyko

Analizé nepavyko.
|spékite naudotojg

| Ataskaity teikimas |

Ataskaity generavimas

Nepavyko sukurti
ataskaitos.
|spékite naudotojg

1. Monitoring (stebésena) - i$ anksto tikrinamas naujos sekoskaitos serijos validumas. Kai programiné
jranga aptinka naujg sekvenavimo vykdyma, atliekami Sie validumo tikrinimai:

a. Tikrina, kad vykdymo parametrai blty suderinami su laukiamomis vertémis.
b. Susieja pratekamaja kiuvete su turimu telkinio mégintuvéliu.

c. Patvirtina, kad telkinys nebuvo apdorotas pirmiau. Sistema neleidzia pakartotinio vykdymo.
Jeigu patikra nepereinama, naudotojui praneSama per pranesimo el. pastu sistemg ir Ziniatinklio
naudotojo sasajos zurnale ,Alerts” (jspéjimai).

2. Sequencing (sekoskaita) — nuolat stebima, ar sekoskaitos serija jau baigési. Yra nustatytas
laikmatis, kuriame nurodomas serijai baigti skirtasis laikas. Jei skirtasis laikas baigési, naudotojui
praneSama per pranesimo el. pastu sistema ir ziniatinklio naudotojo sgsajos zurnale , Alerts”
(jspéjimai).

3. QC (KK) - tiriami vidiniy operacijy KK failai, kuriami Sekvenavimo sistemos. ,VeriSeq NIPT" tyrimo
programiné jranga tikrina visg klasteriy skaiciy, klasteriy tankj ir nuskaitymy kokybés jvercius.
Informacijos apie ,InterOp” KK metriky interpretavima zr. ,,Sequencing Analysis Viewer" programinés
jrangos naudotojo vadove (dokumento Nr. 15020619). Jei neperéjo KK kriterijy, naudotojui
praneSama per pranesimo el. pastu sistema ir ziniatinklio naudotojo sgsajos zurnale , Alerts"”
(jspéjimai).

4. Analysis (analizé) — valdoma keliy sekoskaitos serijy, kurias generuoja su serveriu sukonfiglruoti
jvairls prietaisai, analizés eilé. Serveris vienu metu apdoroja analizés uzduot;j eilés tvarkos principu,
kai pirma uzduotis pirmiausia ir baigiama (angl. ,First In, First Out”, FIFO). Kai sékmingai baigiasi
analizé, kita suplanuota eiléje analizé paleidziama. Jeigu analizés serija nepavyko ar baigési jos
skirtasis laikas, ,VeriSeq NIPT” tyrimo programiné jranga automatiskai i$ naujo paleidzia analize ne
daugiau trijy karty. Po kiekvienos nesékmés naudotojui praneSama per pranesimo el. pastu sistemg
ir Ziniatinklio naudotojo sasajos zurnale ,Alerts” (jspé&jimai).
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Reporting (ataskaity kiirimas) — kai baigiasi analize, kuriama ataskaita, kurioje yra galutiniai jos
rezultatai. Jei jvyksta klaida, bet ataskaitos nesukuriamos, naudotojui praneSama per pranesSimo el.
pastu sistemga ir ziniatinklio naudotojo sgsajos zurnale ,Alerts” (jspé&jimai).

,VeriSeq NIPT“ tyrimo programiné jranga Uzduotys

LVveriSeq NIPT” tyrimo programiné jranga atlieka automatizuotas ir naudotojo paleistas uzduotis.

Automatizuotos uzduotys

LVveriSeq NIPT” tyrimo programiné jranga atlieka toliau nurodytas automatizuotas uzduotis.

Méginiy paruosimo zurnalo sudéstymas ir laikymas - kiekvieno veiksmo pabaigoje generuojami
iSvesties failai ir saugomi aplanke ,ProcessLogs"”, esan&iame i$vesties aplanke. Zr. Ataskaity failo
struktdra psl. 49 (ataskaity failo struktira), kur pateikta apzvalga, ir Procesy ataskaitos psl. 75
(procesy ataskaitos), kur pateikta informacija.

Ispéjimy, el. laisky ir ataskaity pranesimy generavimas - stebimos partijos, telkinio ir méginio
validumo blsenos atliekant méginiy paruosimo veiksmus bei sekoskaitos duomeny KK ir tikrinami
kiekvieno méginio analizés rezultatai. Atsizvelgiant j validumo patikry duomenis, ,VeriSeq NIPT“
tyrimo programiné jranga jvertina, ar toliau testi procesg ir ar reikia pranesti apie rezultatus. ,VeriSeq
NIPT“ tyrimo programiné jranga nutraukia procesg, kai partija ar telkinys yra panaikinami
atsizvelgiant j KK rezultatus. Naudotojui siun€iamas pranesimas el. pastu, generuojama ataskaita bei
jspéjimas kataloguojamas Ziniatinklio naudotojo sasajoje.

Sekvenavimo duomeny analizé — analizuojami neapdoroti sekvenavimo duomenys kiekvieno
meéginio, sutankinto telkinyje naudojant integruotg NIPT analizés programine jranga. ,VeriSeq NIPT*
tyrimo programiné jranga nurodo kiekvieno méginio aneuploidijy rezultatus. Sistema nepateikia
naudotojo panaikinty ar atSaukty méginiy rezultaty. Méginiams, neatitinkantiems KK kriterijy,
pateikiama aiSkiai nurodyta trikties priezastis, taCiau nesékmingy méginiy rezultatai nerodomi.
Daugiau informacijos zr. NIPT ataskaita psl. 56 (NIPT ataskaita).

Rezultaty failo generavimas — pateikiami méginiy rezultatai tabuliavimo zingsniais atskirty verciy
failo formatu. Failas jraSomas j iSvesties aplanka. Daugiau informacijos zr. NIPT ataskaita psl. 56
(NIPT ataskaita).

Report generation (ataskaity kiirimas) - ,VeriSeq NIPT” tyrimo programiné jranga sudaro papildomy

rezultaty informacijg, pranesimus ir procesy ataskaitas. Daugiau informacijos zr. Sistemos
ataskaitos psl. 49 (sistemos ataskaita).
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* Meéginio telkinio ir partijos panaikinimas

Sample invalidation (méginio panaikinimas) —,VeriSeq NIPT“ tyrimo programiné jranga
pazymi atskirus méginius kaip netinkamus, kai naudotojas atlieka toliau nurodytus veiksmus.

* Patvirtina méginiy panaikinima.

* RuoSdamas biblioteka bei prie§ sukurdamas telkinius panaikina visg plokstele.

Kai méginys pazymimas kaip netinkamas, sukuriama ,Sample Invalidation Report” (méginio
panaikinimo ataskaita), zr. skyriy Méginio panaikinimo ataskaita psl. 74 Méginio panaikinimo
ataskaita.

Pool and batch invalidation report generation (telkinio ir partijos panaikinimo ataskaitos
generavimas) - tik naudotojas gali panaikinti telkinius ir partijas. Panaikinti telkiniai sistemos
neapdorojami. Telkiniai, kurie jau buvo sukurti i$ panaikintos partijos, automatiskai
nepanaikinami ir gali bati toliau sistemos apdorojami. Vis délto nauiji telkiniai negali buti
sukurti i$ panaikintos partijos. Kai telkinys panaikinamas, sistema sukuria uzklausos
pakartotiniam telkinio tyrimui ataskaitg atitinkant toliau nurodytas saglygas.

* Partija yra tinkama.
* Tai partijai nebéra pasiekiamy telkiniy.
* Dar nebuvo pasiektas leistiny telkiniy i§ partijos skaicius.

Daugiau informacijos zr. skyriuje Pakartotinio telkinio tyrimo uZklausos ataskaita psl. 75
(uzklausos pakartotiniam telkinio tyrimui ataskaita)

* Pakartotinio tyrimo valdymas

Pool failures (telkinio triktys) — nepavyke telkiniai jprastai yra tie telkiniai, kurie neperéjo
sekoskaitos KK metrikos. ,VeriSeq NIPT“ tyrimo programiné jranga toliau neapdoroja
nepavykusiy telkiniy, jeigu serija nutraukiama. Pakartotinas sekvenavimas naudojant antrg
telkinio alikvotine dalj, koreguojant telkinio ir HT1 santykj, telkinio koncentracijg arba abu.
Sample failures (méginiy triktys) —jei reikia, programiné jranga suteikia galimybe i§ naujo
iStirti nepavykusius meéginius. Nepavyke meéginiai turi buti jtraukti j naujg partijg ir
pakartotinai apdoroti pagal tyrimo veiksmus.

Reruns (pakartotinés serijos) — sistema pakartotinai neanalizuoja telkiniy su méginiais, kurie
anksciau buvo apdoroti ir kuriy rezultatai buvo sékmingai pateikti. Pakartokite méginio
tyrimg, perkeldami méginj j naujos partijos plokstele.

Naudotojo uzduotys

LVeriSeq” NIPT tirpalo 2 versijos suteikia galimybe vartotojams atlikti uzduotis kaip toliau nurodyta.

Naudodami ,Workflow Manager” (darbo eigos tvarkytuve), atlikite toliau nurodytus veiksmus.

* Siuos elementus pazymékite kaip netinkamus:

Atskiras méginys.

Visi partijos méginiai.
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— Visi su telkiniu susije méginiai.

* Pazymékite atitinkama méginj kaip atSaukta. Tada ,VeriSeq NIPT" tyrimo programiné jranga pazymi
rezultatus kaip atSauktus galutiniy rezultaty ataskaitoje.

LveriSeq NIPT” tyrimo programiné jranga naudojimas.

* Konfiglruokite programine jranga, kad ji buty jrengta ir integruota laboratorijos tinklo
infrastrukturoje.

* Keiskite konfiguracijos nuostatas, tokias kaip tinklo nuostatos, bendrai naudojamy aplanky vietos ir
naudotojy paskyry valdymo.

* Perzilirékite sistemos ir partijos buseng, rezultaty ir partijos apdorojimo ataskaitas, veikly ir patikry
katalogus bei tyrimo rezultatus.

PASTABA Galimybé atlikti uzduotis priklauso nuo naudotojo leidimy. Daugiau informacijos zr.
Naudotojo vaidmeny priskyrimas psl. 29.

Sekoskaitos dorokle

LveriSeq NIPT” tyrimo programiné jranga valdo sekvenavimo serijas, kurias kuria sekvenavimo prietaisai
naudodami sekvenavimo dorokle. Ja identifikuojamos naujos sekoskaitos serijos, tikrinami nauji serijos
parametrai ir susiejamas telkinio bruksninis kodas su zinomu telkiniu, sukurtu bibliotekos paruosimo
proceso metu. Jei nepavyksta susieti, naudotojui siun¢iamas pranesimas ir stabdomas sekoskaitos
serijos apdorojimas.

Patikrg atlikus sékmingai, ,VeriSeq NIPT" tyrimo programiné jranga toliau stebi sekvenavimo serijas iki jy
atlikimo. Atliktos sekvenavimo serijos jtraukiamos j eile ir bus apdorojamos analizés komandy grandinés
analizés dorokle (daugiau informacijos zr. Komandy grandinés analizés doroklé psl. 24 (komandy
grandinés analizés doroklé).

Sekoskaitos serijy suderinamumas

LveriSeq NIPT” tyrimo programiné jranga analizuoja tik sekvenavimo serijas, kurios yra suderinamos su
cfDNR analizés darbo eiga.

Baziy iSkvietoms generuoti naudokite tik suderinamus sekoskaitos metodus ir programinés jrangos
versijas.

PASTABA Reguliariai stebékite sekoskaitos duomeny efektyvumo metrika ir jsitikinkite, kad
duomeny kokybé atitinka specifikacija.
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LVveriSeq NIPT“ vietinio paleidimo tvarkytuvé moduliu konfigliruojamas sekvenavimas, pasitelkiant toliau
pateikiamus nuskaitymy parametrus.

* Suporuota pagal galg serija su 2 x 36 cikly nuskaitymais.

* Dvigubas indeksavimas su dviem 8 cikly indeksavimo nuskaitymais.

Komandy grandinés analizés doroklé

Analizés komandy grandinés doroklé paleidZia analizés komandy granding, kad aptikty aneuploidija.
Komandy grandiné vienu metu apdoroja vieng sekoskaitos serijg per trumpesne nei 5 valandy viduting
trukme kiekvienam telkiniui. Jei analizés metu nepavyksta apdoroti telkinio arba analizé nebaigiama dél
elektros energijos tiekimo trikties ar jos skirtasis laikas baigési, analizés komandy grandinés doroklé
automatiskai i$ naujo sudaro serijos eile. Jeigu telkinio apdoroti nepavyksta tris kartus i$ eilés, komandy
grandinés analizés doroklé pazymi §j apdorojima kaip nepavykus;j ir pateikia klaidos pranesima.
Sékmingai atlikta analizé aktyvina NIPT ataskaitos generavima. Daugiau informacijos zr. NIPT ataskaita
psl. 56 (NIPT ataskaita).

Darbo eigos skirtajam laikui ir atmintinei keliami reikalavimai

cfDNR analizés darbo eigai taikomi toliau nurodyti skirtojo laiko ir saugyklos apribojimai.

Parametras Numatytoji verté
llgiausia sekvenavimo trukmé 20 valandy
llgiausia analizés trukmé 10 valandy
Maziausias darbinés atmintinés dydis 900 GB

Ziniatinklio naudotojo sasaja

LVeriSeq NIPT“ tyrimo programiné jranga priglobia vietinio ziniatinklio naudotojo sgsajg, kuria galima
lengvai pasiekti vietinj serverj i bet kurios tinklo vietos. Ziniatinklio naudotojo sgsajoje pateikiamos
toliau nurodytos funkcijos:

PASTABA LVeriSeq NIPT” tyrimo programiné jranga ziniatinklio naudotojo sgsaja
nepalaiko mobiliyjy prietaisy.

* View recent activities (naujausiy veikly perzitira) — nurodomi atlikti veiksmai tyrimo vykdymo metu.
Apie daugelj iy veikly naudotojas jspéjamas per pranesimy el. pastu sistema. Daugiau informacijos
zr. Tyrimo programinés jrangos pranesimai psl. 85 (pranesimai).
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* View errors and alerts (klaidy ir jspéjimy perzitra) — nustatomos problemos, dél kuriy gali bati
sustabdytas tolesnis tyrimo apdorojimas. Klaidy praneSimai ir jspéjimai naudotojui siunCiami per
pranesimy el. pastu sistema. Daugiau informacijos zr. Tyrimo programinés jrangos pranesimai psl.
85 (pranesimai).

* Configure the server network settings (serverio tinklo nuostaty konfigtiravimas) — jprastai
Lllumina“ darbuotojai sukonfiglruoja tinklg jdiegdami sistema. Gali prireikti modifikacijy, jei vietiniam
tinklui batini IT keitimai. Daugiau informacijos zr. Tinklo ir serverio nuostaty konfigdravimas psl. 33
(tinklo ir serverio nuostaty keitimas).

* Manage server access (prieigos prie serverio valdymas) — patekti | vietinj serverj gali tik turintys
administratoriaus ir operatoriaus lygio teises. Siais prieigos lygiais valdoma prieiga norint perzitréti
veikly, jspéjimy ir klaidy Zurnalus bei darbo tinkle ir duomeny siejimo nuostaty modifikavimas.
Daugiau informacijos zr. Naudotojy valdymas psl. 29 (naudotojy valdymas).

* Configure sequencing data folder (sekoskaitos duomeny aplanko konfiguravimas) — pagal
numatytuosius parametrus serveryje laikomi sekoskaitos duomenys. Taciau galima pridéti centrine
NAS iSplésti laikymo talpg. Daugiau informacijos zr. Serverio atmintiniy susiejimas psl. 42 (serverio
atmintiniy susiejimas).

* Configure email notification subscribers list (pranesimy el. pastu prenumeratoriy sgraso
konfiguravimas) — tvarkomas prenumeratoriy sarasas, gaunanciy pranesimus el. pastu, kuriuose
nurodomi klaidy praneSimai ir tyrimo proceso jspéjimai. Daugiau informacijos zr. Sistemos
pranesimy el. pastu konfiguravimas psl. 34 (sistemos praneSimai el. pastu).

* Reboot or shutdown the server (serverio jkélimas i$ naujo ar jo stabdymas) —jei reikia, i$ naujo
paleidzia ar sustabdo serverj. |kélimas i$ naujo ar stabdymas gali bti butinas konfigiracijos
nuostatai jsigalioti arba naudojamas kaip priemoné serverio trik€iai Salinti. Daugiau informacijos Zzr.
Jkelkite serverjis naujo psl. 43 (serverio stabdymas) ir Serverio stabdymas psl. 44 (serverio
iSjungimas).

* Configure database backup encryption (duomeny bazés atsarginés kopijos uzsifravimo
konfiguravimas) - jjungia galimybe uzsifruoti serverio duomeny bazés atsargines kopijas ir nustatyti
uzsifravimo slaptazod;. Si funkcija taip pat suteikia galimybe sukurti laiking, neuzsifruotg atsargine
kopijg. Daugiau informacijos zr. Atsargines kopijos uzsifravimo konfiglravimas psl. 35 (atsarginés
kopijos uzsifravimas).

* Configure network passwords (tinklo slaptazodziy konfiguravimas) — nustatykite rysio tarp serverio
ir Sekvenavimo sistemos bei ,VeriSeq NIPT Microlab STAR" instrumenty tinklo slaptazodzius.

Daugiau informacijos zr. Tinklo slaptazodziy konfigtravimas psl. 36 (tinklo slaptazodziy
konfiguravimas).

Galutinio naudotojo licencijos sutartis

Pirma kartg prisijungdami prie Ziniatinklio naudotojo sgsajos busite papradyti sutikti su galutinio
naudotojo licencijos sutarties (EULA) nuostatomis. Pasirinke Download EULA (atsisiysti EULA) galésite
atsisiysti licencijos sutartj j savo kompiuterj. Norédami toliau dirbti naudodamiesi Ziniatinklio naudotojo
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sgsaja, turésite sutikti su programinés jrangos EULA nuostatomis.

Prireikus, sutike su EULA nuostatomis, galite grjzti j EULA puslapj ir atsisiysti sutarties dokumenta.

Ziniatinklio naudotojo sasajos konfigiiravimas

Pasirinkite nuostaty piktogramg, norédami patekti j iSskleidziamajj konfiguravimo nuostaty sarasa.
Parametrai rodomi pagal naudotojo vaidmenj ir jy susietgsias teises. Daugiau informacijos zr. Naudotojo
vaidmeny priskyrimas psl. 29.

PASTABA Technikas negali prieiti prie Siy funkcijy.

Nuostata Aprasymas

Naudotojo Pridékite, aktyvinkite ar deaktivuokite bei redaguokite naudotojo kredencialus.
valdymas Atlieka tik priezilros inZinieriai ir administratoriai.

El. pasto Redaguokite prenumeratoriy, gaunanciy pranesimus el. pastu, sarasa.

konfiguravimas

Bendrai Pakeiskite ,sbsuser” (standartinio naudotojo) slaptazodj prieigai prie vietinio
naudojamo serverio bendrai naudojamy aplanky. Slaptazodj gali sudaryti raidiniai ir skaitiniai
aplanko raSmenys.

slaptazodzio

keitimas

Ataskaity Atlieka tik techninés priezilros inzinieriai arba administratoriai.

nuostatos

Serverio jkélimas  Atlieka tik techninés prieziliros inZinieriai arba administratoriai.
iS naujo

Serverio Atlieka tik techninés prieziuros inzinieriai arba administratoriai.
stabdymas

Prisijungimas prie ziniatinklio naudotojo sgsajos

Prisijunkite prie ,VeriSeq NIPT“ tyrimo programiné jranga sgsajos, kaip nurodyta toliau.
1. Kompiuteryje, prijungtame prie to pacio tinklo kaip ir Vietinis serveris, atidarykite vieng is toliau
nurodyty ziniatinklio narsykliy.

* ,Chrome”v69 arba vélesne
* Firefox"v62 arba vélesne

Jnternet Explorer” v11 arba vélesne
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2. )veskite serverio IP adresg arba serverio pavadinima, kurj diegimo metu suteiké ,lllumina“, kurio
atitikmuo yrahttps://<Vietinis serveris IP address>/login. (eg,
https://10.10.10.10/1ogin).

3. Jeiatsiranda narSyklés saugos perspéjimas, pridékite saugos iSimtj, kad pereituméte prie
prisijungimo ekrano.

Saugos jspéjimas nurodo, kad kompiuteris neturi jdiegto saugiyjy sujungimy lygio (SSL) sertifikato.
Norédami jdiegti sertifikatg, vadovaukités instrukcijomis, pateiktomis Sertifikato parsisiuntimas ir
jdiegimas psl. 33 (sertifikato parsisiuntimas ir jdiegimas).

4. Prisijungimo ekrane jveskite ,lllumina“ pateiktus naudotojo vardg ir slaptazodj (skiriamos didZiosios
ir mazosios raidés) ir pasirinkite Log In (prisijungti).

PASTABA Po 10 minuciy neveiklumo ,VeriSeq NIPT“ tyrimo programiné jranga automatiskai
atjungia dabartinj naudotoja.

Valdymo skydelis

Prisijungus, rodomas ,VeriSeq" NIPT tyrimo programinés jrangos 2 versija prietaisy skydelis. Valdymo
skydelis yra pagrindinis narS§ymo langas. Norédami grjzti j Valdymo skydelj, pasirinkite meniu parinkt;
Dashboard (Valdymo skydelis).

Valdymo skydelyje rodomos 50 ankstesniy veikly, kurios buvo kataloguotos (jeigu yra maziau nei 50,
rodomos kataloguotos veiklos). Galite paimti ankstesnes 50 veikly ir narSyti veikly istorijg veikly lentelés
apatiniame deSiniajame kampe pasirinkdami Previous (ankstesnés).

Naujausiy veikly perziura

korteléje ,Recent Activities” (naujausios veiklos) pateikiamas trumpas naujausiy ,VeriSeq NIPT“ tyrimo
programiné jranga ir Vietinis serveris veiklos aprasas.

Pavadinimas AprasSymas

Kada Veiklos data ir laikas
Naudotojas Jeigu taikoma, identifikuojamas naudotojas, atlikes veiklg
Posistemis Subjektas ar proceso vykdytojas, atlikes veiklg, pvz., naudotojas, tyrimas arba

konfiguracija

ISsami Veiklos aprasas
informacija
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Pavadinimas  AprasSymas

Lygis Veiklai priskirtas lygis i$ toliau nurodyty parinkciy.

o Activity (veikla) - nurodoma veikla serveryje, tokia kaip sistemos jkélimas i$
naujo arba naudotojo prisijungimas / atsijungimas.

» Notice (praneSimas) — nurodo nesékmingai jvykdytg veiksma. PavyzdZiui,
méginio panaikinimas ar KK triktis.

» Warning (perspéjimas) — nurodo, kad jvyko klaida jprasto vykdymo metu ir
tinkamo aparatinés jrangos funkcionavimo metu. Pavyzdziui, neatpazinti
serijos parametrai ar nepavykusi analize.

Naujausiy klaidy perzitira

Korteléje ,Recent Errors” (naujausios klaidos) pateikiamas trumpas naujausiy tyrimo programinés
jrangos ir tinklalapio serverio klaidy aprasymas.

Pavadinimas Aprasymas

Kada Veiklos data ir laikas
Naudotojas Jeigu taikoma, identifikuojamas naudotojas, atlikes veiklg
Posistemis Subjektas ar proceso vykdytojas, atlikes veiklg, pvz., naudotojas, tyrimas arba

konfiglracija

ISsami Veiklos apraSas
informacija
Lygis Veiklai priskirtas lygis i$ toliau nurodyty parinkciy.

o Urgent (skubu) —didelé aparatinés jrangos klaida, kuri sutrikdo sistemos
veiklg. Kreipkités j ,lllumina“ techninés prieziuros skyriy.

o Alert (perspéjimas) —klaida jprasto veikimo metu. Pavyzdziui, disko
sugadinimas, vietos ar konfiglracijos problema, neleidzianti generuoti
ataskaitos ar siysti pranesimus el. pastu.

o Error (klaida) — sistemos ar serverio klaida jprasto veikimo metu. Pavyzdziui,
konfiglravimo failo problema ar aparatinés jrangos triktis.

Sistemos busenos ir jspéjimy perzilura

Korteléje Server Status (serverio busena) rodoma tolesné informacija.
* Date (data) — dabartiné data ir laikas.

* Time zone (laiko juosta) — serveryje konfiguruota laiko juosta. Laiko juostos informacija naudojama
el. laiSkuose, perspéjimuose ir ataskaity datoje ir laike.

* Hostname (pagrindinio kompiuterio vardas) — sistemos vardas, sudarytas is tinklo pagrindinio
kompiuterio vardo ir (DNS) srities vardo.
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* Disk space usage (vietos diske naudojimas) — vietos diske, Siuo metu naudojamos laikyti duomenis,
procentiné dalis.

* Software (programiné jranga) — programinés jrangos reguliavimo konfiguracija (pvz., CE-IVD).
* Version- A VeriSeq“ NIPT tyrimo programinés jrangos 2 versija versija.

Suvestinéje taip pat gali biti rodomas mygtukas Server alarm (serverio pavojaus signalas), kuriuo
galima nutildyti RAID valdiklio pavojaus signala. Sis mygtukas rodomas tik administratoriams. Jeigu
paspaudéte §j mygtuka, kreipkités j ,lllumina“ techninés priezilros skyriy dél papildomos pagalbos.

Naudotojy valdymas

PASTABA Tik priezitros inzinieriai ir administratoriai turi teise pridéti, redaguoti ar Salinti techniky
ir Kity panasaus teisiy lygio naudotojy teises.

Naudotojo vaidmeny priskyrimas

Naudotojo vaidmenimis galima nustatyti naudotojo prieigg ir teises atlikti tam tikras uzduotis.

Vaidmuo Aprasymas

Paslauga Lllumina“ vietinis techninés prieziliros inzinierius, atliekantis pirmajj diegima ir
sistemos sgranka (jskaitant administratoriaus kiirima). Taip pat jis Salina triktis,
atlieka serverio taisyma, nustato ir keiCia konfiguravimo nuostatas bei teikia
nuolatinj programinés jrangos palaikyma.

Administratorius Laboratorijg administruojantis asmuo, nustatantis ir tvarkantis konfiglravimo
nuostatas, administruojantis naudotojus, nurodantis el. laiSky prenumeratoriy
sgrasy, keiciantis bendrai naudojamo aplanko slaptazodj, taip pat gali jkelti
serverj i$ naujo ar jj stabdyti.

Technikas Laboratorijos technikas, galintis perziuréti sistemos biseng ir jspéjimus.

Naudotojy pridéjimas

Pirminio jdiegimo metu ,lllumina” vietinis techninés prieziliros inzinierius prideda naudotojg
administratoriy.
Pridékite naudotojg kaip nurodyta toliau.

1. Ekrane ,User Management” (naudotojy valdymas) pasirinkite Add New User (pridéti nauja
naudotojg).

PASTABA Visi laukai yra privalomi.

2. )veskite naudotojo varda. Reikalavimai pateikti toliau.
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* Tik maZzosios raidés ir skaitmenys (a-z ir 0-9).
*  Turi sudaryti 4-20 simboliy, i$ kuriy bent vienas turi buti skaitmuo.

* Pirmasis naudotojo vardo simbolis negali buti skaitmuo.

PASTABA Naudotojo varde didziosios ir mazosios raidés neskiriamos.

LveriSeq NIPT” tyrimo programiné jranga naudojami naudotojo vardai skirti identifikuoti asmenis,
kurie atlieka skirtingus veiksmus, susijusius su tyrimo apdorojimu ir ,,VeriSeq NIPT" tyrimo
programiné jranga sgveikomis.

Jveskite visg naudotojo varda. Visas vardas rodomas tik naudotojo profilyje.

Jveskite ir patvirtinkite slaptazodj.

Slaptazodis turi biti 8-20 simboliy ir jj turi sudaryti bent viena didzioji raidé, viena maZzoji raidé bei
vienas skaitmuo.

Jveskite naudotojo el. pasto adresa.

Kiekvieno naudotojo el. pasto adresas turi buti unikalus.

I§ iSskleidZiamojo saraso pasirinkite norimg naudotojo vaidmen,;.

Pazymeékite langelj Active (aktyvus), kad iSkart aktyvintuméte naudotojg arba pazymékite langelj,
kad naudotojg aktyvintuméte véliau (t. y. po mokymo).

Dukart pasirinkite Save (jrasyti), kad jrasytuméte ir patvirtintumeéte keitimus.

Dabar naujg naudotojg galite matyti ekrane ,,User Management” (naudotojy valdymas).

Edit users (redaguoti naudotojus)

Redaguokite naudotojo informacija, kaip nurodyta toliau.

1.
2.
3.

Ekrane ,User Management” (naudotojy valdymas) pasirinkite naudotojo varda.
Redaguokite naudotojo informacijg, tada pasirinkite Save (iSsaugoti).

Dukart pasirinkite Save (iSsaugoti), kad vél jraSytuméte ir patvirtintumeéte keitimus.

Dabar naudotojui atlikti keitimai tampa matomi ekrane ,User Management” (naudotojy valdymas).

Deaktyvuoti naudotojus

Deaktivuokite naudotojg kaip nurodyta toliau.

1.
2.
3.

Ekrane ,User Management” (naudotojy valdymas) pasirinkite naudotojo varda.
Pazymekite Zymimajj laukelj Activate (aktyvinti), tada pasirinkite Save (iSsaugoti).

Patvirtinimo praneSime pasirinkite Save (jrasyti).

Ekrane ,User Management” (naudotojy valdymas) naudotojo blisena pakinta j ,Disabled” (iSjungtas).
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Bendrai naudojamos tinklo atmintinés valdymas

PASTABA Tik priezitros inzinieriai arba administratoriai turi teise pridéti, redaguoti arba Salinti
bendrai naudojamy aplanky vietas.

Bendrai naudojamos tinklo atmintinés pridéjimas

Uzuot saugoje sekoskaitos duomenis serveryje, sujungtame su sekoskaitos sistema, sukonfigliruokite
sistemg saugoti sekoskaitos duomenis skirtojoje NAS. Naudodami NAS galésite pasiekti didesne
saugojimo talpg ir tolydy duomeny atsarginj kopijavima.

1. Valdymo skydelyje pasirinkite Folders (aplankai).
2. Pasirinkite Add folder (pridéti aplanka).
3. )veskite tolesne informacija, pateiktg IT administratoriaus:
* Location (vieta) — visas kelias pasiekti NAS vietg, jskaitant aplankg, kuriame saugomi duomenys.

* Username (naudotojo vardas) — naudotojo vardas, skirtas vietiniam serveriui kuriant prieigg su
NAS.

* Password (slaptazodis) - slaptazodis, skirtas vietiniam serveriui kuriant prieigg su NAS.
4. Pasirinkite Save (Jrasyti).

Pasirinkite Test (tikrinti), kad iSbandytuméte NAS rys;j.
Jei nepavyksta sukurti rySio, kreipkités j IT administratoriy ir patikrinkite serverio pavadinimga, vieta,
naudotojo varda ir slaptazod;.

6. Paleiskite i$ naujo serverj, kad pritaikytuméte keitimus.

PASTABA Bendrai naudojamos tinklo atmintinés konfiguracija gali palaikyti tik vieng sekoskaitos
duomeny aplanka.

Bendrai naudojamos tinklo atmintinés redagavimas

1. Valdymo skydelyje pasirinkite Folders (aplankai).
Redaguokite kelig ,Location” (vieta) ir pasirinkite Save (jrasyti).

3. Pasirinkite Test (tikrinti), kad iSbandytuméte NAS rys;.
Jei nepavyksta sukurti rySio, kreipkités j IT administratoriy ir patikrinkite serverio pavadinimga, vietg,
naudotojo varda ir slaptazod;.

Bendrai naudojamos tinklo atmintinés Salinimas

1. Valdymo skydelyje pasirinkite Folders (aplankai).

2. Norédami pakeisti, pasirinkite kelig ,Location” (vieta).

Dokumento Nr. 1000000067940 v09 31
NAUDOTIIN VITRO DIAGNOSTIKAI.



2 versijos ,VeriSeq” NIPT sprendimo programinés jrangos vadovas - 1VD

3. Norédami panaikinti iSorinj sekoskaitos aplankg, pasirinkite Delete (Salinti).

Tinklo ir sertifikato nuostaty konfiguravimas

Lllumina“ vietinis techninés priezitiros inzinierius naudoja ekrang ,Network Configuration” (tinklo
konfiglravimas) konfiglruodamas tinklo ir liudijimo nuostatas per pirmajj diegima.

PASTABA Tik priezitros inzinieriai ir administratoriai turi teise keisti tinklo ir liudijimo parametrus.

1. Valdymo skydelyje pasirinkite Configuration (konfiglravimas).

2. Pasirinkite skirtukg Network Configuration (tinklo konfigliravimas) ir tinkamai sukonfigruokite
tinklo nuostatas.

3. Pasirinkite kortele Certification Configuration (sertifikavimo konfigtravimas) norédami kurti
saugiyjy sujungimy lygj (SSL).

Sertifikato nuostaty konfiguravimas

Saugiyjy sujungimy lygio (SSL) sertifikatas — duomeny failas, uztikrinantis saugy ry§j tarp vietinio
serverio ir narSyklés.

1. Naudokite kortele Certificate Configuration (sertifikato konfigliravimas), norédami konfigUruoti Sias
SSL sertifikato nuostatas:

Laboratory Email (laboratorijos el. pastas) — kontaktinis bandymy laboratorijos el. pasto adresas
(bdtina jvesti galiojantj el. pasto adreso formatg).

Organization Unit (organizacijos padalinys) — skyrius ar padalinys.
Organization (jmoné) — bandymy laboratorijos pavadinimas.
Location (vieta) — bandymy laboratorijos adresas (gatve).

State (valstija) - bandymy laboratorijos valstija.

Country (Salis) — bandymy laboratorijos Salis.

Certificate Thumbprint (SHA1) (kontrolinis liudijimo kodas (SHA1) - liudijimo identifikavimo
numeris.

Naudojant SHA1 galima uztikrinti, kad naudotojas negauty jspéjimy dél sertifikato, siekdamas
prieiti prie ,VeriSeq” NIPT tyrimo programinés jrangos 2-osios versijos. SHA1 rodomas
sugeneravus ar i$ naujo atkurus liudijimg. Daugiau informacijos zr. Sertifikato atkdrimas psl. 34
(sertifikato atklrimas).

2. Pasirinkite Save (iSsaugoti), kad jraSytuméte atliktus keitimus.
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Tinklo ir serverio nuostaty konfiguravimas

PASTABA Koordinuokite su IT administratoriumi visus tinklo ir serverio nuostaty keitimus, kad

iSvengtumete serverio rysio klaidy.
Naudokite kortele ,Network Configuration” (tinklo konfiglravimas) norédami konfiguruoti tolesnes
tinklo ir vietinio serverio nuostatas:
* Static IP Address (statinis IP adresas) — IP adresas, skirtas vietiniam serveriui.
* Subnet Mask (potinklio kauké) — vietinio tinklo potinklio kaukeé.

* Default Gateway Address (numatytasis tinkly sietuvo adresas) — numatytasis marsruto
parinktuvo IP adresas.

* Hostname (pagrindinio kompiuterio vardas) — skirtasis vardas, kuris nurodo Vietinis serveris
tinkle (pagal numatytuosius parametrus nurodomas kaip vietinis serveris).

* DNS Suffix (DNS priesaga) — skirtoji DNS priesaga.

* Nameserver 1and 2 (1ir 2 vardy serveriai) — DNS serverio IP adresai arba vardai.

* NTP Time Server1and 2 (1ir 2 (NTP laiko serveriai) — serveriai NTP laikui sinchronizuoti.
* MAC Address (MAC adresas) — serverio darbo tinkle MAC adresas (tik skaityti).

* Timezone (laiko juosta) — serverio vietos laiko juosta.

Jsitikinkite, kad jraSai teisingi, ir tada pasirinkite Save (iSsaugoti) norédami jkelti serverj i$ naujo ir
jgyvendinti atliktus keitimus.

/N DEMESIO!

Neteisingos nuostatos gali sutrikdyti rySj su serveriu.

Sertifikato parsisiuntimas ir jdiegimas

Norédami atsisiysti ir jdiegti ,VeriSeq” NIPT tyrimo programinés jrangos 2-o0sios versijos skirtg
SSL liudijima:

1.
2.
3.

Valdymo skydelyje pasirinkite Configuration (konfiglravimas).
Pasirinkite kortele Certification Configuration (sertifikavimo konfiguravimas).

Tinklo konfiguravimo ekrane pasirinkite Download Certificate (atsisiysti liudijima).
root_cert.der sertifikato failo atsisiuntimai.

PASTABA Jei esate raginami jrasyti failg, pasirinkite jsimenama vieta. Jei ne, nurodykite
numatytajg atsisiuntimy vieta. Kai kurios narsyklés automatiskai iSsaugo failg
atsisiuntimy aplanke.

Eikite j kompiuterio aplankg, kuriame jraséte faila.
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5. DesSiniuoju pelés mygtuku spustelékite root_cert.der failg ir pasirinkite Install Certificate (diegti
sertifikatg).

6. Jeirodomas langas ,Security Warning” (saugos jspéjimas), pasirinkite Open (atidaryti), kad
atidarytumeéte fails.
Atveriamas sertifikato importavimo vediklis.

7. Sertifikaty importavimo vedlio pasisveikinimo lange pasirinkite Local Machine (vietinis kompiuteris),

tada pasirinkite Next (pirmyn).

8. Pasirinkite parinktj Place all certificates in the following store (jdéti visus sertifikatus j Sig
saugyklg), tada pasirinkite mygtukag Browse... (narsyti).

9. Lange ,Select Certificate Store” (pasirinkti sertifikaty saugyklg) pasirinkite Trusted Root
Certification Authorities (patikimos pagrindinés sertifikavimo institucijos), tada pasirinkite OK
(gerai).

10. Jsitikinkite, kad lauke ,Certificate Store” (sertifikaty saugykla) rodomos patikimos pagrindinés
sertifikavimo institucijos, tada pasirinkite Next (pirmyn).

11. Lange ,Completing the Certificate Import Wizard” (sertifikaty importavimo vediklio uzbaigimas)
pasirinkite Finish (baigti).

12. Jeirodomas langas ,Security Warning” (saugos jspéjimas), pasirinkite Yes (taip), kad jdiegtuméte

sertifikata.

13. Sékmingo importavimo dialogo lange pasirinkite OK (gerai), kad iSeituméte i vediklio.

Sertifikato atkurimas

PASTABA Tik priezitros inzinieriai ir administratoriai turi teise atkurti liudijimus ir jkelti sistemg i$

naujo.

Norédami atkurti liudijimg pasikeitus tinklo ar liudijimo nuostatoms, atlikite toliau nurodytus veiksmus.

1. Tinklo konfiglravimo ekrane pasirinkite Regenerate Certificate (atkurti sertifikatg).

2. Pasirinkite Regenerate Certificate and Reboot (atkurti liudijima ir jkelti iS naujo) ir teskite darbg arba

pasirinkite Cancel (atSaukti), kad baigtuméte darba.

Sistemos pranesimy el. pastu konfigliravimas

LVeriSeq” NIPT tyrimo programinés jrangos 2 versija teikia informacijg naudotojui siysdama pranesimus

el. pastu apie tyrimo eigg ir jspéjimus dél trik€iy bei ar reikia naudotojo veiksmy. Daugiau informacijos
apie sistemos siunCiamus pranesimus el. pastu zr. Tyrimo programines jrangos pranesimai psl. 85.

Jsitikinkite, kad el. pasto Siuksliy nuostatos leidzia priimti praneSimus el. pastu i$ serverio. PraneSimai

el. pastu siunciami i$ paskyros veriSeq@<kliento el. padto domenas>, Kur<kliento el. pa$to

domena> nurodo vietiné IT specialisty komanda, kai serveris diegiamas.
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El. laiSky prenumeratoriy sgraso kurimas

Pranesimai el. pastu siunCiami sgrase esantiems prenumeratoriams.
Nurodykite prenumeratoriy sgrasg, kaip nurodyta toliau.

1. Valdymo skydelyje pasirinkite Nuostaty piktograma.

2. Pasirinkite Email Configuration (el. pasto konfigliravimas).

3. Lauke ,Subscribers” (prenumeratoriai) jveskite el. pasto adresus atskirdami juos kableliais.
Jsitikinkite, kad teisingai jvedéte el. pasto adresus. Programiné jranga netikrina, ar el. pasto adreso
formatas yra teisingas.

4. Pasirinkite Save (Jrasyti).

Pasirinkite Send test message (siysti bandomajj praneSima) generuoti bandomajj el. laiska
prenumeratoriy sarasui.
Patikrinkite savo el. pasto gauty laiSky aplanka, kad jsitikintuméte, jog el. laiSkas buvo iSsiystas.

PASTABA Pries siysdami bandomajj pranesima butinai paspauskite mygtuka Save (iSsaugoti).

Jeigu siunciate pranesima nejrase, jokie pakeitimai neiSsaugomi.

Atsarginés kopijos uzsSifravimo konfiguravimas

LveriSeq” NIPT tyrimo programinés jrangos 2 versija suteikia administratoriams galimybe jjungti arba
iSjungti atsarginés kopijos uzsifravima. Taip pat administratoriai gali nustatyti arba atnaujinti duomeny
bazés atsarginiy kopijy uzsifravimo slaptazod]. Sis slaptazodis batinas norint atkurti duomeny bazés
atsargine kopijg. UZtikrinkite slaptazodzio laikyma saugioje vietoje, jei prireikty pasiziuréti ateityje.

PASTABA Tik administratoriai turi teise nustatyti duomeny bazés atsarginés kopijos uzsifravima.

Atsarginés kopijos uzsifravima nustatykite, kaip nurodyta toliau.

1. Valdymo skydelyje pasirinkite Nuostaty piktograma.

2. Pasirinkite Backup Encryption (atsarginés kopijos uzsifravimas).

3. Pazymékite zymimajj langelj Encrypt Backups (Sifruoti atsargines kopijas).
4

Laukelyje Encryption Password (uzsifravimo slaptazodis) jveskite pageidaujama uzsifravimo
slaptazod;.

o

Laukelyje Confirm Password (patvirtinti slaptazodj) jveskite tag patj slaptazod,j.

6. Pasirinkite Save (Jrasyti).

Dokumento Nr. 1000000067940 v09
NAUDOTIIN VITRO DIAGNOSTIKAI.

35



2 versijos ,VeriSeq” NIPT sprendimo programinés jrangos vadovas - 1VD

Nesifruotos atsarginés kopijos kurimas

LVeriSeq NIPT” tyrimo programiné jranga suteikia galimybe administratoriams sukurti nesifruota
atsarginés kopijos failg, kurj gali naudoti , lllumina“ techninés pagalbos tarnyba. NeuZzsifruotas
atsarginés kopijos failas yra tik 24 valandas, po to jis automatiskai panaikinamas.

PASTABA Tik administratoriai turi teise generuoti neuzsifruotg atsargine kopija.

Neuzsifruotg atsargine kopijg kurkite kaip nurodyta toliau.

1. Valdymo skydelyje pasirinkite Nuostaty piktograma.

2. Pasirinkite Backup Encryption (atsarginés kopijos uzsifravimas).

3. Pasirinkite Generate Unencrypted Backup (kurti neuZzsifruotg atsargine kopija)
4

Patvirtinimo lange pasirinkite Yes (taip).

Pateikiamas raginimas patvirtinti neuzsifruotg atsarginés kopijos uzklausa.
5. Pasirinkite OK (gerai).
Galite patvirtinti nesifruotos atsarginés kopijos kirimg grjzdamij ,VeriSeq NIPT” tyrimo programiné
jranga Prietaisy skydelj ir perziurédami lentele ,Recent Activities” (naujausi veiksmai). Nauja veikla
turéty patvirtinti sékminga neuzsifruotos atsarginés kopijos karima.

Tinklo slaptazodziy konfiglravimas

Administratorius arba ,lllumina” vietinis techninés priezitros inzinierius gali naudoti puslapj ,Network
Passwords” (tinklo slaptazodziai) slaptazodziams konfiguruoti rySiui tarp vietinio serverio ir ,VeriSeq"
NIPT tirpalo 2 versijos komponenty palaikyti.

/N DEMESIO!

Tik prieziliros inzinieriai ir administratoriai turi teise keisti tinklo slaptazodzius.

Tinklo slaptazodzius konfiglruokite, kaip nurodyta toliau.
1. Valdymo skydelyje pasirinkite Nuostaty piktograma.
2. Pasirinkite Network Passwords (tinklo slaptazodziai).

3. Laukelyje Sequencer Password (sekvenatoriaus slaptazodis) jveskite sekvenavimo prietaisy
slaptazod;.

4. Laukelyje Confirm Password (patvirtinti slaptazodj) dar kartg jveskite slaptazod;.

/N DEMESIO!

Sekoskaitos prietaiso slaptazodj keiciant, kol vykdomas sekos nustatymo procesas,
galima prarasti duomenis.

5. Pasirinkite Save Sequencer Password (jrasyti sekoskaitos prietaiso slaptazodj).

Dokumento Nr. 1000000067940 v09
NAUDOTIIN VITRO DIAGNOSTIKAI.

36



2 versijos ,VeriSeq” NIPT sprendimo programinés jrangos vadovas - 1VD

Sekvenatoriaus slaptazodis laikomas serveryje. Nepamirskite atnaujinti prietaisy, prijungty prie
serverio, kad bity naudojamas Sis slaptazodis.

6. Laukelyje Automation Password (automatikos slaptazodis) jveskite ,VeriSeq NIPT Microlab STAR"
slaptazodi,.

/N DEMESIO!
Jei automatizavimo slaptazodis pakeiiamas ruoSiant méginj, galima prarasti duomenis.

ML STAR automatizavimo slaptazodj atnaujinti gali tik ,lllumina“ vietiniai techninés
prieziuros inzinieriai. PrieS pakeisdami slaptazodj, jraSytg serveryje, per tinklo sgsaja,
uztikrinkite, kad ,lllumina“ vietiniy techninés priezitros inzinieriy komandos narys
apsilankyty vietoje ir atnaujinty ML STAR slaptazodj. Jeigu atnaujinsite slaptazodj serverio
tinklo sgsajoje, bet neatnaujinsite jo ML STAR, sistema taps nenaudojama.

7. Laukelyje Confirm Password (patvirtinti slaptazodj) dar kartg jveskite ML STAR slaptazod,j.
8. Pasirinkite Save Automation Password (jrasyti automatizavimo slaptazodj).

ML STAR slaptazodis saugomas ML STAR. Nepamirskite atnaujinti ML STAR prietaisy, prijungty prie
serverio, kad buty naudojamas Sis slaptazodis.

Atsijungti

* DesSiniajame virSutiniame ekrano kampe pasirinkite naudotojo profilio piktograma, tada pasirinkite
Log Out (atsijungti).

Analize ir ataskaity kurimas

Surinkti sekoskaitos duomenys yra iSskirstomi, konvertuojami j FASTQ formata, sulyginami su
referentiniu genomu ir analizuojami siekiant aptikti aneuploidijg. Siame skirsnyje aprasoma jvairi metrika,
kuri nustatoma konkreCiam meginiui.

ISskirstymas ir FASTQ generavimas

Sekvenavimo duomenys, jradyti BCL formatu, apdorojami per ,bcl2fastq” perkodavimo programine
jranga. ,bcl2fastq” perkodavimo programine jranga iSskirsto duomenis ir konvertuoja BCL failus
standartinius FASTQ failo formatus, skirtus atsiuntimo srauto analizei. Kiekvienai sekvenavimo serijai
,VeriSeq NIPT“ tyrimo programiné jranga sukuria méginiy lapg (SampleSheet.csv). Siame faile yra
méginiy informacijos, pateikiamos programinei jrangai méginiy paruosimo proceso metu (naudojant
programinés jrangos API). Siuose méginiy lapuose yra antrasté su informacija apie serijg ir méginiy,
apdorojamy tam tikroje pratekamojoje kiuvetéje, aprasymai.

Tolesnéje lenteléje pateikiama méginiy lapo duomeny iSsami informacija.
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/N DEMESIO!

Nekeiskite ir neredaguokite Sio méginiy lapo failo. Jj generuoja sistema, todél modifikacijos
gali turéti nepageidaujama poveikj atsiuntimo srautui, jskaitant neteisingus rezultatus ar
analizés triktj.

Stulpelio .
. . Aprasymas
pavadinimas
SamplelD Méginio identifikavimas.
SampleName Méginio pavadinimas Pagal numatytuosius parametrus — toks pats kaip
~SamplelD”.
Sample_Plate Konkretaus méginio plokstelés identifikavimas. Pagal numatytuosius

parametrus — tuscia.

Sample_Well Konkretaus méginio Sulinélio identifikavimas.

I7_Index_ID Pirmojo indeksavimo adapterio identifikavimas.

indeksas Pirmojo adapterio nukleotidy seka.

[S_Index_ID Antrojo adapterio identifikavimas.

index2 Antrojo adapterio nukleotidy seka.

Sample_Project Konkretaus méginio projekto identifikavimas. Pagal numatytuosius

parametrus — tuscia.

SexChromosomes  Analizé, susijusi su lytinémis chromosomomis. Viena i$ toliau nurodyty

verciy:

» Yes (taip) — pateikta uzklausa nurodyti lytiniy chromosomy
aneuploidijas ir lyt;.

» No (ne) — nepateikta uzklausa nurodyti lytiniy chromosomy
aneuploidijas ir lyt;.

e SCA (lytiniy chromosomy aneuploidijos) — pateikta uzklausa nurodyti
lytiniy chromosomy aneuploidijas, nepateikta uzklausa nurodyti lyties.

SampleType Méginio tipas. Viena is$ toliau nurodyty verciy:
 Singleton (vienvaisis néStumas) — vieno embriono néstumas.
« Twin (daugiavaisis néStumas) — keliy embriony néStumas.
e Control (kontrolinis) — kontrolinis Zinomy lyties ir aneuploidijy
klasifikacijos méginys.
e NTC - néra kontrolinio méginio S§ablono (néra DNR).
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Sekoskaitos KK

Sekoskaitos KK metrika identifikuojamos pratekamosios kiuvetés, kurios ypac tikétina, kad nepereis
analizés. Klasteriy tankio, nuskaitymy procentinés dalies, peréjusios filtrg (PF), iSankstinio faziy
derinimo ir faziy derinimo metrika nurodo bendrg sekvenavimo duomeny kokybe ir yra daznai
naudojama naujos kartos sekvenavimui. Numatyta prilygiuoty nuskaitymy metrika apskaiciuoja
sekoskaitos aprépties gylio pratekamosios kiuvetés lygj. Jeigu Zzemos kokybés duomenys nepereina
numatytos prilygiuoty nuskaitymy metrikos, serijos apdorojimas nutraukiamas. Daugiau informacijos Zr.
skyriuje Sekoskaitos KK metrika ir ribos psl. 47.

Vaisiaus frakcijos jverdiai

Vaisiaus frakcija (FF) —tai nelgsteliné DNR, cirkuliuojanti motinos kraujo méginyje, paimtame i$
placentos. ,VeriSeq NIPT“ tyrimo programiné jranga skai¢iuodama vaisiaus frakcijos jvertj naudoja
informacija tiek iS cfDNR fragmenty dydziy pasiskirstymo, tiek i§ genomo aprépties skirtumy tarp
motinos ir vaisiaus cfDNR."

Statistiniai duomenys, naudojami galutiniam jvertinimui

Visy chromosomy suporuoty pagal galg sekoskaitos duomenys yra prilygiuojami referentiniam genomui
(HG19). UnikalUs neduplikuoti prilygiuoti nuskaitymai yra agreguojamij 100 kb déklus. Atitinkamiems
dékly skai¢iams pritaikomas GC tendencingumas ir jie sureguliuojami pagal anksc¢iau nustatyta
konkrecCios genomo srities apréptj. Naudojant Siuos normalizuotus dékly skaiCius, statistiniai jverciai
iSvedami kiekvienai autosomai palyginant aprépties sritis, kurios gali biti paveiktos aneuploidijy, su
likusiomis autosomomis. Logaritminio tiketinumo santykis (LTS) skaiiuojamas kiekvienam méginiui,
atsizvelgiant j Siuos apréptimi paremtus jvercius ir apskaiciuotg vaisiaus frakcijg. LTS yra tikimybé, kad
méginys bus paveiktas, atsizvelgiant j nustatytg apréptj ir vaisiaus frakcija, lyginant su tikimybe, kad
meéginys bus nepaveiktas, atsizvelgiant j tg padig nustatyta apréptj. Sis santykis skaigiuojamas taip pat
atsizvelgiant j numatyta vaisiaus frakcijos netikslumag. Tolesniems skaiCiavimams naudojamas santykio
natdrinis algoritmas. Tyrimo programiné jranga jvertina kiekvienos tikslinés chromosomos ir kiekvieno
méginio LTS teikti aneuploidijy apibréztis.

Xir'Y chromosomy statistiniai duomenys skiriasi nuo autosomoms naudojamy statistiniy duomenuy.
Nustatyty kaip moteriskosios lyties vaisiy SCA priskyrimams bitinas klasifikacijos derinimas pagal LTS ir
pagal normalizuoty chromosomy vertes.” Konkretiis LTS jveréiai skai¢iuojami tirti del [45,X] (Ternerio
sindromas) ir [47,XXX] atvejy. Nustatyty kaip moteriSkosios lyties vaisiy SCA priskyrimai dél [47,XXY]
(Klinefelterio sindromas) ar [47,XYY] atvejy gali buti pagrjsti rySiu tarp Xir Y (atitinkamai ,NCV_X"ir,,
NCV_Y") chromosomy normalizuoty chromosomy verciy. Vyriskajai ly&iai priskiriami méginiai, kuriy

1Kim, S.K., et al, Determination of fetal DNA fraction from the plasma of pregnant persons using sequence read
counts, Prenatal Diagnosis Aug 2015; 35(8):810-5. doi: 10.1002/pd.4615

2Bianchi D, Platt L, Goldberg J et al. Genome-Wide Fetal Aneuploidy Detection by Maternal Plasma
DNASequencing. Obstet Gynecol. 2012;119(5):890-901. doi:10.1097/a0g.0b013e31824fb482.
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.NCV_X" patenka j numatytg euploidiniy moteriskosios lyties méginiy intervalg, gali buti priskirti prie

[47 XXY]. VyriSkajai lyc€iai priskiriami méginiai, kuriy ,NCV_X" patenka j numatyta euploidiniy vyriskosios
lyties méginiy intervalg, bet kuriy Y chromosomy yra daugiau nei viena, gali buti priskirti prie [47,XYY].
Kai kurias NCV_Y ir NCV_X vertes sistema negali priskirti, nes jos nepatenka j SCA intervala. Siems
méginiams pateikiamas XY klasifikacijos rezultatas ,,Not Reportable” (negalima nustatyti). Vis délto Siy
méginiy autosomy rezultatai vis tiek pateikiami, jei pereinamos visos kitos KK metrikos.

Analizes KK

Analizés KK metrika — metrika, skaiCiuojama analizés metu ir naudojama aptikti méginius, kurie nukrypo
daugiau, nei numatyta. Siy méginiy duomenys, kurie neatitinka nustatytos metrikos, yra laikomi
nepatikimais ir zymimi kaip nepavyke. Kai gauti méginiy rezultatai patenka j nenumatytus Sios metrikos
intervalus, NIPT ataskaitoje pateikiama KK prieZastis kaip perspéjimas ar trikties priezastis. Zr. skyriy KK
priezasciy pranesimai psl. 63, jeigu norite daugiau informacijos apie Sias KK priezastis.

NTC méginiy KK

LveriSeq” NIPT sprendimas suteikia galimybe pridéti NTC méginiy j serijg. ML STAR gali sukurtiiki2 NTC
kas serijg 24 méginiy ir 48 méginiy partijoms bei iki 4 NTC 96 méginiy partijoms. Neatsizvelgiant j tai,
kiek NTC méginiy pridéta, programiné jranga tikrina, ar kas telkinj yra maziausias vidutinis 4 000 000
unikaliy susiety fragmenty méginiui skaicius. Dél Sios priezasties nepridékite daugiau nei 2 NTC méginiy
kas telkinj. Daugiau informacijos zr. Sekoskaitos KK metrika ir ribos psl. 47 (sekvenavimo KK metrika ir
ribos).

NTC méginiy KK busenos yra Sios.

* NTC sample processing (NTC méginiy apdorojimas) — apdorojant NTC méginj programiné jranga
taiko rezultatg ,,PASS QC” (peréjo KK), kai méginio apréptis maza, kaip numatoma NTC.

* Patient sample as NTC (paciento méginys kaip NTC) — kai paciento méginys, pazymeétas kaip NTC,
apdorojamas, nustatoma didelé apréptis. Kadangi méginys pazymeétas kaip NTC, programiné jranga
pazymi méginio KK blseng kaip FAIL (neperéjo) dél Sios priezasties: NTC SAMPLE WITH HIGH
COVERAGE (NTC méginio apréptis per plati).

PloksStelés lygio uztersimas

Plokstelés lygio uzterSimas aptinkamas analizés rezultatuose, nustatant Y chromosomos buvima
kiekvienam galiojanCiam ne NTC méginiui, esan¢iam KK peréjusiame telkinyje.

Netinkami méginiai nejtraukiami, nes jy rezultatais negalima pasikliauti, kad buty tiksliai nurodyta, ar yra
Y chromosoma. NTC nejtraukiami, nes bet kokie aptikti Siy méginiy rodmenys rodo ne plokstelés lygio
uzterSima. ISimtys atskirai nurodomos NIPT ataskaitoje.
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Jeigu aptinkamas plokstelés lygio uzterSimas, naudotojui praneSama per pranesimo el. pastu sistema ir
Ziniatinklio naudotojo sasajos Zurnale ,Alerts” (jspéjimai). Serija nebus vykdoma toliau, o NIPT ir
Papildomos ataskaitos nebus kuriamos.

VeriSeq Onsite Server v2

VeriSeq Onsite Server v2 veikia ,Linux" paremtoje operacinéje sistemoje ir suteikia prieigg prie mazdaug
7,5 TB duomeny laikymo talpos. Jeigu kiekvienos sekvenavimo serijos duomeny dydis yra 25 GB,
serveryje galima laikyti iki 300 serijy. Siun¢iamas automatinis pranesimas, kai nebegalima pasiekti
maziausios reikiamos laikymo talpos. Serveris jdiegiamas vietiniame tinkle.

Vietinis diskas

LVveriSeq NIPT” tyrimo programiné jranga suteikia naudotojui prieiga prie konkreciy aplanky vietiniame
serveryje. Sie aplankai gali biti atvaizduojami naudojant ,Samba“ bendrinimo protokolg bet kurioje
kompiuterizuotoje darbo vietoje arba vietiniame tinkle prijungtame nesiojamajame kompiuteryje.

Aplanko . . .
. Aprasymas Prieiga

pavadinimas

Jvestis Apima sekvenavimo duomenis, kuriamus Naujos kartos sekoskaitos Rasytiir
sistema, kuri susieta su serveriu. skaityti.

ISvestis Apima visas programinés jrangos generuojamas ataskaitas. Tik

skaityti.
Atsarginé Apima duomeny baziy atsargines kopijas. Tik
kopija skaityti.

PASTABA Vietinio disko atvaizdavimas paremtas serverio pranesimy bloko (SMB) protokolu. Siuo
metu programiné jranga palaiko SMB2 ir naujesnes versijas. Serveriui reikalingas SMB
para$as. Jgalinkite Sias versijas jrenginyje (neSiojamajame kompiuteryje ar
kompiuterizuotoje darbo vietoje), kuriame norite atvaizduoti.

Vietiné duomeny bazeé

LveriSeq NIPT” tyrimo programiné jranga tvarko vietinge duomeny baze, kurioje laikomi bibliotekos
informacija, sekvenavimo serijos informacija ir analizés rezultatai. Duomeny bazé yra neatsiejama
LVeriSeq NIPT” tyrimo programiné jranga dalis, todél ji néra pasiekiama naudotojui. Sistema tvarko
automatinj mechanizmag duomeny bazés atsarginems kopijoms kurti Vietinis serveris. Be tolesniy
duomeny bazés procesy, naudotojai yra skatinami reguliariai kurti atsargines duomeny bazés kopijas
iSorinése vietose.
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* Database backup (duomeny bazés atsarginis kopijavimas) — duomeny bazés momentiné kopija
automatiskai jraSoma kas valandg, para, savaite ir kas ménesj. Kasvalandinés atsarginés kopijos yra
naikinamos, kai sukuriama kasdiené atsarginé kopija. Tokiu paciu bldu kasdienés atsarginés kopijos
yra naikinamos, kai kassavaitiné atsarginé kopija yra paruosta. Kas savaitinés atsarginés kopijos yra
naikinamos, kai sukuriama kasménesiné atsarginé kopija, taciau tik viena kasménesiné atsarginé
kopija yra saugoma. Rekomenduojama praktika — sukurti automatizuotg scenarijy, kad islaikyty
atsarginés kopijos aplanka vietinéje NAS. Sios atsarginés kopijos neapima jvesties ir i§vesties
aplanky.

PASTABA LVeriSeq” NIPT tyrimo programinés jrangos 2 versija suteikia duomeny bazés
atsarginés kopijos uzsifravimo parinktj. Zr. Atsarginés kopijos uzsifravimo
konfiguravimas psl. 35 (atsarginés kopijos uzsifravimas).

* Database restore (duomeny bazés atkurimas) — duomeny bazé gali biti atkurta i$ bet kurios turimos
atsarginés momentinés kopijos. Duomeny baziy atktrimas vykdomas tik ,lllumina“ vietiniai
techninés prieZzitros inzinieriai. Norint atkurti uzsifruota atsargine kopija, reikia pateikti Sifravimo
slaptazodij. Sis slaptaZzodis turi biti slaptazodis, galiojantis atsarginés kopijos kiirimo metu.

* Data backup (duomeny atsarginis kopijavimas) — nors vietinj serverj galima naudoti kaip pagrindine
atmintine laikyti sekvenavimo serijy duomenis, taciau jame atminties pakanka tik mazdaug
300 serijy. Galite nustatyti automatinj duomeny atsarginj kopijavima, kuris veikty nepertraukiamai, j
kitg ilgalaikj atminties prietaisg ar NAS.

* Maintenance (priezilira) — naudotojui nereikia atlikti jokios kitos vietinio serverio priezilros, iSskyrus
duomeny atsarginj kopijavima. ,VeriSeq NIPT" tyrimo programinés jrangos arba vietinio serverio
naujinius teikia ,lllumina“ techninés priezitros skyrius.

Archyvo duomenys

Skaitykite savo vietinés IT svetainés archyvavimo strategijg, kad suzinotuméte, kaip archyvuoti jvesties
ir iSvesties katalogus. ,VeriSeq NIPT” tyrimo programiné jranga stebi likusj laisvos disko vietos kiekj
kataloge ir el. laiSku jspéja naudotojus, jeigu lieka maziau nei 1 TB laisvos vietos.

Vietinio serverio nenaudokite duomenims laikyti. Reguliariai perkelkite duomenis j vietinj serverj bei juos
reguliariai archyvuokite.

Jprastai sekvenavimo serijai, deranciai su cfDNR analizés darbo eiga, reikia 25-30 GB Naujos kartos
sekoskaitos sistema serijoms atlikti. Tikrasis aplanko dydis priklauso nuo galutinio klasteriy tankio.

Archyvuokite duomenis, tik kai sistema neatlieka jokiy analizés ar sekoskaitos operacijy.

Serverio atmintiniy susiejimas

Vietiniame serveryje yra trys aplankai, kuriuos galima atskirai susieti su bet kuriuo kompiuteriu,
naudojanciu ,Microsoft Windows" OS:
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* input (jvestis) — susiejama su sekoskaitos duomeny aplankais. Jrengti kompiuteryje, prijungtame prie
sekoskaitos sistemos. Sukonfiglruokite sekoskaitos sistemg, kad srautu perduoty duomenis j
jvesties aplanka.

* output (iSvestis) — susiejama su serverio analizés ataskaitomis ir tyrimo proceso ataskaitomis.

* backup (atsarginis kopijavimas) — susiejama su duomeny bazés atsarginiy kopijy failais.

PASTABA Tik prieziuros inzinieriai ir administratoriai turi teise susieti serverj.

Kiekvieng aplankg susiekite, kaip nurodyta toliau.
1. Prisijunkite prie kompiuterio, priklausancio vietinio serverio potinkliui.

2. DesSiniuoju pelés mygtuku spustelékite ant Computer (kompiuteris) ir pasirinkite Map network drive
(susieti tinklo atmintine).

ISskleidZziamajame sarase ,Drive” (atmintiné) pasirinkite raide.
Laukelyje ,Folder” (aplankas) jveskite \\<VeriSeq Onsite Server v2 IP address>\<folder name>.
Pavyzdziui: \\10.50.132.92\input.

5. |veskite ,VeriSeq NIPT Assay Software v2“ naudotojo vardg ir slaptazodj (kaip aktyvus
administratorius). Sékmingai susieti aplankai atsiranda kompiuteryje. Jei pasikeicia
administratoriaus vaidmuo, aktyvi busena arba slaptazodis, aktyvus susieto serverio rysys
nutraukiamas.

Sékmingai susieti aplankai atsiranda kompiuteryje.

PASTABA Vietinio disko atvaizdavimas paremtas serverio pranesimy bloko (SMB) protokolu. Siuo
metu programiné jranga palaiko SMB2 ir naujesnes versijas. Serveriui reikalingas SMB
parasas. Jgalinkite Sias versijas jrenginyje (neSiojamajame kompiuteryje ar
kompiuterizuotoje darbo vietoje), kuriame norite atvaizduoti.

Jkelkite serverj iS naujo

PASTABA Tik priezitros inzinieriai ir administratoriai turi teise jkelti serverj i$ naujo.

Norédami jkelti serverj i$ naujo, atlikite toliau nurodytus veiksmus.
1. ISskleidziamajame saraSe Settings (nuostatos) pasirinkite Reboot Server (jkelti serverj i$ naujo).
2. Pasirinkite Reboot (jkelti i$ naujo), kad jkeltuméte sistema i$ naujo, arba Cancel (atSaukti), kad
baigtuméte darba nejkeldami i$ naujo.
3. veskite priezastj, kodél stabdote server.
Priezastis kataloguojama trik&iy Salinimo tikslais.
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/N DEMESIO!

Jkélimo i$ naujo metu neturety biti vykdomas sekvenavimas ir neturéty bati aktyvus meginiy
ruosimas. PrieSingu atveju galima prarasti duomenis. Gali uztrukti kelias minutes, kol sistema
bus jkelta i$ naujo. Savo laboratorijos veiklas planuokite pagal jkélima i$ naujo.

Maitinimo ciklai

ML STAR ir jos periferiniams jrenginiams, pavyzdziui, kompiuteriui, maitinimo ciklai yra svarbus
techninés prieziliros veiksmas, siekiant uztikrinti sklandy veikimga ir iSvengti sistemos klaidy. Tai yra
labai svarbus veiksmas ir darbo eigos pabaigoje, norint iSjungti iSorinius jrenginius, pvz., siurblj arba

CPAC sistemas. Kad iSvengtuméte nereikalingo energijos naudojimo ir galimy nesklandumuy, po
naudojimo nepalikite sistemos jjungtos per naktj.

Serverio stabdymas

PASTABA Tik prieziuros inzinieriai ir administratoriai turi teise stabdyti server;.

Vietinio serverio serverio stabdymas
1. I8skleidziamajame sgraSe Settings (nuostatos) pasirinkite Shut Down Server (stabdyti serverj).

2. Pasirinkite Shut Down (stabdyti), kad stabdytuméte Vietinis serveris, arba pasirinkite Cancel
(atSaukti), kad iSeituméte nestabdydami serverio.

3. )veskite priezastj, kodél stabdote vietinj server;j.
PrieZastis kataloguojama trik¢iy Salinimo tikslais.

/N DEMESIO!

Serverio sustabdymo metu neturety buti vykdoma sekvenavima ir neturéty buti aktyvus
méginiy ruosimas. PrieSingu atveju galima prarasti duomenis.

Atkurimas po netikéto iSjungimo

Jeigu atliekant analize nutruksta elektros tiekimas arba naudotojas netycCia iSjungia sistema, ji atlieka
toliau nurodytus veiksmus:

* Automatiskai paleidzia ,VeriSeq NIPT“ tyrimo programiné jranga i$ naujo, kai techniné jranga vél
jjungiama.
* Nustato, kad analizés serija nepavyko, ir i$ naujo jtraukia jg j apdorojimo eile.

* GeneruojaiSvestj, kai analizé sékmingai baigiama.
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PASTABA Jeigu analizé nepavyksta, ,VeriSeq NIPT” tyrimo programiné jranga leidzia iS naujo
pateikti serijg analizei iki 3 karty.

Aplinkos aspektai

Tolesnéje lenteléje pateikiami aplinkos temperatiiros aspektai, reikalingi vietiniam serveriui. Sios
nuostatos netaikomos ML STAR.

Aukstis Eksploatavimo aplinkos Aplinkos temperatiira ne eksploatavimo
temperatira metu

Juros lygis  Nuo 10 °C iki 40 °C Nuo 0 °C iki 60 °C

+10 000 Nuo 0 °C iki 30 °C Nuo =10 °C iki 50 °C

pédy

Informacija apie elektroninés jrangos utilizavima pagal Elektros ir elektronikos jrangos atlieky (EEJA)
direktyva ir taisykles pateikiama ,lllumina“ svetainéje, adresu https://support.illumina.com/weee-
recycling.html.
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Kokybes kontrolés metrika

Kiekybinio jvertinimo KK metrika ir ribos

Apatiné
Metrika Aprasymas
I riba

standard_r_squared Standartinés 0,980

kreivés modelio

determinacijos

koeficiento verte.
standard_slope Standartinés 0,95

kreivés modelio

nuokrypio kampas.
cen_library_pg_ul Didziausia Netaikoma

leidziama méginiy
koncentracija.
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Virsutiné
riba

Netaikoma

1,15

1000 pg/ul

PrieZastis

Standartinés kreivés
modeliai, kuriuose
matomas
nepakankamas
tiesiSkumas
logaritminiy funkcijy
grafike, néra tikryjy
méginiy
koncentracijy
tinkami
prognozavimo
rodmenys.

Standartinés kreives
modeliai, kuriy
nuokrypio kampas
nepatenkaj
numatytas atlikimo
juostas, yra
nepatikimi modeliai.
Méginiai, kuriy
apskaiciuotos DNR
koncentracijos virsija
specifikacijas,
nurodo perteklinj
genominj DNR
uzterstuma.
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Metrika Aprasymas

mediana_ccn_pg_ul Visy méginiy
partijoje
apskaiciuotos
koncentracijos

verc¢iy mediana.

Apatiné
riba

16 pg/ul

Virsutiné ..

. Priezastis
riba

Netaikoma Tinkamo turio

sekoskaitos telkinyje
negali buti per daug
atskiesty meéginiy
skaiciaus
pertekliaus. Partijos,
kuriose yra didelis
atskiesty meéginiy
skaidius, nurodo
méginiy paruosimo
proceso triktj.

Sekoskaitos KK metrika ir ribos

Apatiné
Metrika Aprasymas
prasy riba
cluster_ Sekoskaitos 152 000
density klasteriy tankis. kiekvienam
mm?
pct_pf Nuskaitymy, =50 %
peréjusiy
tyrumo filtra,
procentiné
dalis.
iSankstinis  ISankstinio Netaikoma
faziy faziy derinimo
derinimas frakcija.
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Virsutiné
riba
338 000

kiekvienam

mm?

Netaikoma

=< 0,003

Priezastis

Pratekamoji kiuveté, kurios
klasteriy tankis per mazas,
negeneruoja pakankamai
nuskaitymy. Per daug
klasteriy turinCios
pratekamosios kiuvetés
jprastai generuoja Zzemos
kokybés sekoskaitos
duomenis.

Pratekamosios kiuvetés su
ypacC maza PF procentine
dalimi gali turéti anomaligjag
baziy pateiktj ir, tikétina, kad
nurodys PF nuskaitymy
problemas.

LveriSeq” NIPT tirpalo 2
versijos rekomendacijos,
remiantis empiriniais
duomenimis.
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Metrika Aprasymas A:patiné
riba

faziy Faziy derinimo  Netaikoma
derinimas frakcija.
predicted_  Unikaliy =4 000000
aligned_ kiekvieno
reads méginio susiety

fragmenty

apskaiciuotas

vidutinis

skaicius.
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Virsutiné
riba

< 0,004

Netaikoma

Priezastis

LVeriSeq” NIPT tirpalo 2
versijos rekomendacijos,
remiantis empiriniais
duomenimis.

Nustatytas kaip maziausias

iStirtas NES skaicCius
jprastoje populiacijoje.
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Sistemos ataskaitos

Jvadas

LVeriSeq NIPT” tyrimo programiné jranga sukuria Siy kategorijy ataskaitas:
* rezultaty ir praneSimy ataskaitas;

* procesy ataskaitas.

Ataskaita gali buti informaciné arba reikalaujanti veiksmy.

* Informational (informaciné) — su procesu susijusi ataskaita, teikianti informacijos apie tyrimo eiga, ir
gali bati naudojama patvirtinti konkretaus veiksmo baigima. Ataskaitoje taip pat pateikiama kita
informacija, pvz., KK rezultatai ir ID numeriai.

* Actionable (reikalingi veiksmai) — asinchroniné ataskaita paleidZziama sistemos jvykio arba
naudotojo, reikalaujanti naudotojo démesio.

Siame skyriuje aprasoma kiekviena ataskaita ir pateikiama ataskaity i§sami informacija LIMS integracijai.

ISvesties failai

LVeriSeq NIPT” tyrimo programiné jranga ataskaitos kuriamos vietinio serverio kietajame diske,
susietame su naudotojo disku kaip tik skaityti skirtu iSvesties aplanku. Kiekviena ataskaita sukuriama su
atitinkamu standartiniu MD5 kontrolinés sumos failu, naudojamu patikrinti, ar failas buvo modifikuotas.

Visos ataskaitos pateikiamos grynuoju tekstu, formatuotu kaip tabuliacijos zymémis atskirtas tekstas.
Ataskaitas galite atveri naudodami bet kurig teksty rengykle arba naudodami duomeny déstymo
lenteléje programa, pavyzdziui, ,Microsoft Excel®",

Ataskaity failo struktura

LVeriSeq NIPT” tyrimo programiné jranga j iSvesties aplankg ataskaitas jraso konkrecia struktara.
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4 paveikslas ,VeriSeq NIPT” tyrimo programiné jranga Ataskaity failo struktdra

I18vestis Partijos :
pavadinimas | g | Papidoma Meginio
(Atelkinys) (Atelkinys) L=
= INIETLa Pa:pllﬁorlna Meéginio
ataskaita — ataskaita o
— tSauki
(B telkinys) (B telkinys) 22 I.rr!as
lVeStiS Telkinio
pakartotinio
tyrimo uzklausa
Atsarginé
kopija

Po sékmingai atlikto proceso
pateikiama ataskaita

Naudotojo atliktas asinchroninio
atSaukimo / panaikinimo veiksmas

Aplankas
4ProcessLogs“

Partijos
paleidimas

Bibliotekos
meginys

Bibliotekos
reagentas

Bibliotekos
laboratorine
jranga

Kiekybinis
bibliotekos
jvertinimas

Bibliotekos
procesy
Zurnalas

Telkinio
ataskaita
(Atelkinys)

Telkinio
ataskaita
(B telkinys)

Sekoskaitos
ataskaita
(A telkinys)

Sekoskaitos
ataskaita
(B telkinys)

Analizes
triktis

Partijos
panaikinimas

Telkinio
panaikinimas

LVeriSeq NIPT” tyrimo programiné jranga jraso ataskaitas j aplankg Batch Name (partijos pavadinimas)

toliau nurodyta tvarka.

* Pagrindinis aplankas (aplankas ,Batch Name" (partijos pavadinimas) —jame yra ataskaity, kuriose
pateikiami rezultatai arba jos susietos su LIMS kuriamais pranesimais el. pastu. Informacijg zr.

Rezultatai ir pranesimy ataskaitos psl. 56 (rezultaty ir praneSimy ataskaitos).

* Aplankas ,ProcessLogs” (procesy zurnalas) — jame yra ataskaity, susijusiy su procesu. Informacijg
Zr. Procesy ataskaitos psl. 75 (procesy ataskaitos).

Visy ataskaity sgrasas pateiktas Sistemos ataskaity suvestiné psl. 51 (sistemos ataskaity suvestiné).
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Sistemos ataskaity suvestine

Ataskaitos pavadinimas

NIPT ataskaita psl. 56

Papildoma ataskaita psl. 67

Meéginio panaikinimo
ataskaita psl. 74

Meéginio atsaukimo ataskaita
psl. 74

Pakartotinio telkinio tyrimo
uZklausos ataskaita psl. 75

Partijos paleidimo ataskaita
psl. 75

Partijos panaikinimo
ataskaita psl. 76

Bibliotekos méginiy
ataskaita psl. 77

Bibliotekos reagenty
ataskaita psl. 78

Bibliotekos laboratorinés
jrangos ataskaita psl. 79

Ataskaitos
tipas

Reikalingi
veiksmai

Reikalingi
veiksmai

Reikalingi
veiksmai
Reikalingi
veiksmai
Reikalingi
veiksmai

Informaciné

Informaciné

Informaciné

Informaciné

Informaciné

Ataskaitos
esybé

Telkinys /
pratekamoji
kiuveté

Telkinys /
pratekamoji
kiuveté
Méginys
Méginys
Telkinys
Partija
Partija
Partija

Partija

Partija

Ataskaitos failo pavadinimo formatas

<batch_name>_<pool_type>_<pool_barcode>_<flowcell>_nipt_
report_<YYYYMMDD_hhmmss>.tab

<batch_name>_<pool_type>_<pool_barcode>_<flowcell>_
supplementary_report_<YYYYMMDD_hhmmss>.tab

<batch_name>_<sample_barcode>_sample_invalidation_
report_<YYYYMMDD_hhmmss>.tab

<batch_name>_<sample_barcode>_sample_cancellation_
report_<YYYYMMDD_hhmmss>.tab

<batch_name>_<pool_type>_pool_retest_request_
<YYYYMMDD_hhmmss>.tab

ProcessLogs/<batch_name>_batch_initiation_report_
<YYYYMMDD_hhmmss>.tab

ProcessLogs/<batch_name>_batch_invalidation_report_
<YYYYMMDD_hhmmss>.tab

ProcessLogs/<batch_name>_library_sample_report_
<YYYYMMDD_hhmmss>.tab

ProcessLogs/<batch_name>_library_reagent_report_
<YYYYMMDD_hhmmss>.tab

ProcessLogs/<batch_name>_library_labware_report_
<YYYYMMDD_hhmmss>.tab
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Ataskaitos pavadinimas

Bibliotekos kiekybinio
Jjvertinimo ataskaita psl. 80

Bibliotekos procesy
Zurnalas psl. 80

Telkinio ataskaita psl. 82

Telkinio panaikinimo
ataskaita psl. 82

Sekvenavimo ataskaita psl.
83

Analizés trikciy ataskaita
psl. 84

Ataskaitos
tipas
Informaciné
Informaciné
Informaciné

Informaciné

Informaciné

Informaciné

Ataskaitos
esybé

Partija

Partija

Telkinys

Telkinys

Telkinys /
pratekamoji
kiuveté

Telkinys /

pratekamoji
kiuveté

Ataskaitos failo pavadinimo formatas

ProcessLogs/<batch_name>_library_quant_report_
<YYYYMMDD_hhmmss>.tab

ProcessLogs/<batch_name>_library_process_log.tab

ProcessLogs/<batch_name>_<pool_barcode>_pool_report_
<YYYYMMDD_hhmmss>.tab

ProcessLogs/<batch_name>_<pool_barcode>_pool_
invalidation_report_<YYYYMMDD_hhmmss>.tab

ProcessLogs/<batch_name>_<pool_type>_<pool_barcode>_
<flowcell>_sequencing_report_<YYYYMMDD_hhmmss>.tab

ProcessLogs/<batch_name>_<pool_barcode>_analysis_failure_
report_<YYYYMMDD_hhmmss>.tab
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Ataskaity generavimo jvykiai

Ataskaita
NIPT ataskaita

Papildoma
ataskaita

Méginio
panaikinimas
Méginio
atSaukimas
Telkinio

pakartotinio
tyrimo uzklausa

Partijos paleidimas

Partijos
panaikinimas

Bibliotekos
méginys

Aprasymas

Joje pateikiami galutiniai s€kmingos analizés serijos rezultatai.

Joje pateikiami papildomi sékmingos analizés serijos rezultatai.

Pateikiama informacija apie panaikintg mégin;.
Pateikiama informacija apie atSauktg mégin].

Ja nurodoma, kad antrasis telkinys gali biti sukurtas i§ esamos partijos.
Pateikiama informacija apie telkinio pakartotinio tyrimo biiseng.

Nurodo naujos partijos apdorojimo pradzia.
Pateikiama informacija apie naudotojo paleistg panaikintg partija.

ISvardijami visi méginiai partijoje.

Generavimo jvykis

o Sekoskaitos serijos
analizé baigta.

o Sekvenavimo serijos
analize ir NIPT ataskaita
baigta.

» Méginj panaikina
naudotojas.

» Méginj atSaukia
naudotojas.

o Telkinj panaikina
naudotojas.

» Naudotojas paleidzia
nauja partija.

o Partija panaikinta.

 Partija panaikinta.

 Bibliotekos paruosimo
metodas baigiamas.

o Partijos kiekybinis
jvertinimas neigiamas.
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Ataskaita

Bibliotekos
reagentas

Bibliotekos
laboratoriné
jranga

Kiekybinis
bibliotekos
jvertinimas

Bibliotekos
procesy zurnalas

Telkinys

Telkinio
panaikinimas

Aprasymas

Nurodoma bibliotekos apdorojimo reagenty informacija.

Nurodoma bibliotekos apdorojimo laboratorinés jrangos informacija.

Nurodomi bibliotekos kiekybinio jvertinimo tyrimy rezultatai.

Pateikiami veiksmai, atlikti per bibliotekos apdorojima.

Pateikiami méginiy telkimo tdriai.

Pateikiama informacija apie naudotojo paleistg panaikintg telkinj.

Generavimo jvykis

Partija panaikinta.
Bibliotekos paruosimo
metodas baigiamas.
Partijos kiekybinis
jvertinimas neigiamas.

Partija panaikinta.
Bibliotekos paruosimo
metodas baigiamas.
Partijos kiekybinis
jvertinimas neigiamas.

Partija panaikinta.
Bibliotekos paruosimo
metodas baigiamas.
Partijos kiekybinis
jvertinimas neigiamas.

Partija panaikinta.
Bibliotekos paruosimo
metodas baigiamas.
Partijos kiekybinis
jvertinimas neigiamas.
Baigési partijos
procesas.

Telkimo metodas
pritaikytas.

Telkinj panaikina
naudotojas.
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Ataskaita Aprasymas
Sekvenavimas Pateikiami sekoskaitos KK rezultatai.
Analizés triktis Pateikiama analizés informacija apie nepavykus;j telkinj.

" Naudotojas panaikina telkinj i$ galiojan&ios partijos, kurioje nepasiektas didziausias telkiniy skaicius.

Generavimo jvykis

» Sekvenavimo KK pavyko.

o Sekoskaita nepavyko.
» Baigési sekoskaitai
skirtas laikas.

o Sekoskaitos serijos
analizé nepavyko.
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Rezultatai ir pranesimy ataskaitos

NIPT ataskaita

LVeriSeqg” NIPT tyrimo programinés jrangos 2 versija NIPT ataskaitoje yra chromosomy klasifikavimo rezultaty, formatuojamy principu po
vieng meéginj eilutéje, taikomu kiekvienam telkinio méginiui.

Stulpelis

batch_name

sample_
barcode

sample_type

Aprasymas

Partijos pavadinimas.

Unikalus meginio bruksninis
kodas.

Méginio tipo informacija,
pateikiama méginio surinkimo
metu arba pacio naudotojo.
Nustato aneuploidijos
klasifikacijg, aneuploidijos
ataskaitg ir KK kriterijus.

IS anksto nustatyty verciy parinktys

Netaikoma.

Netaikoma.

Viena i$ toliau nurodyty verciy:

Singleton (vienvaisis néStumas) — vieno embriono
néstumas.

Twin (daugiavaisis néstumas) — keliy embriony
nestumas.

Control (kontrolinis) — kontrolinis Zinomy lyties ir
aneuploidijy klasifikacijos méginys.

NTC - néra kontrolinio méginio Sablono (néra DNR).
Not specified (nenurodyta) — Sio méginio tipas nebuvo
nurodytas.

Tipas

tekstas

tekstas

iSvardijimas

Reguliarusis
reiSkinys
~a-zA-Z0-9_-]
{1,36}$
~a-zA-Z0-9_-]
{1,36}$

Vertés, nurodytos

i$ anksto nustatyty
verciy parinktyse.
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Stulpelis Aprasymas

sex_chrom Teikiama lytiniy chromosomy
analizés uzklausa. Nurodoma
aneuploidijy klasifikavimo ir
lytiniy chromosomy informacijos
pateiktis.

screen_type  Atrankinio sveikatos patikrinimo
tipas.

pratekamoji Sekoskaitos pratekamosios
kiuveté kiuvetés bruksninis kodas.

IS anksto nustatyty verciy parinktys

Viena i$ toliau nurodyty verciy:

* Yes (taip) — pateikta uzklausa nurodyti lytiniy
chromosomy aneuploidijas ir lytj.

» No (ne) — nepateikta uzklausa nurodyti lytiniy
chromosomy aneuploidijas ir lyt;.

» SCA (lytiniy chromosomy aneuploidijos) — pateikta
uzklausa nurodyti lytiniy chromosomy aneuploidijas,
nepateikta uzklausa nurodyti lyties.

» Not specified (nenurodyta) — Siam méginiui nenurodyta
lytiniy chromosomy nurodymo parinktis.

NIPT ataskaitoje rodomos ,yes” (taip), ,no" (ne) ir ,sca“

vertés kaip visos mazosios.

Viena i$ toliau nurodyty verciy:

» Basic(jprastiné) — tikrinamos 13, 18 arba 21
chromosoma.

« Genomewide (viso genomo) - tikrinamas visas
genomas.

» Not specified (nenurodyta) — Sio meéginio atrankinio
sveikatos tikrinimo tipas nebuvo nurodytas.

NIPT ataskaitoje rodomos ,basic" (jprastinis) ir

,genomewide” (viso genomo) vertés kaip visos mazosios.

Netaikoma.

Tipas

iSvardijimas

tekstas

tekstas

Reguliarusis
reisSkinys
Vertés, nurodytos

i$ anksto nustatyty
verciy parinktyse.

Vertés, nurodytos
i$ anksto nustatyty
verciy parinktyse.

~a-zA-Z0-9_-]
{1,36}$%
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Stulpelis

class_sx

Aprasymas

Lytiniy chromosomy
aneuploidijy klasifikacija.

IS anksto nustatyty verciy parinktys

Atsizvelgiant j méginio tipg ir lytiniy chromosomy
nurodymo parinktis, galima rinktis vieng i$ toliau nurodyty:

ANOMALY DETECTED (aptikta anomalija) - zr. langa
anomaly_description, kur pateikta konkreti anomalijos
informacija.

NO ANOMALY DETECTED (neaptikta anomalija) —
nepraneSama apie neigiamg meéginj ar lytj.

NO ANOMALY DETECTED - XX (neaptikta anomalija -
XX) — neigiamas moteriSkosios lyties vaisiaus meginys.
NO ANOMALY DETECTED - XY (neaptikta anomalija —
XY) — neigiamas vyriSkosios lyties vaisiaus meéginys.
NOT REPORTABLE (negalima nustatyti) — programinei
jrangai nepavyko nustatyti lyties chromosomos.

NO CHR Y PRESENT (neaptikta Y chromosoma) -
daugiavaisiame néStume neaptikta Y chromosoma.
CHR Y PRESENT (aptikta Y chromosoma) -
daugiavaisiame néStume aptikta Y chromosoma.
CANCELLED (atSaukta) — méginj atSauké naudotojas.
INVALIDATED (panaikinta) — nepavyko méginio KK arba
ji panaikino naudotojas.

NOT TESTED (neistirta) — lytiné chromosoma neistirta.
Not applicable(netaikoma) — kategorija netaikoma
méginiui.

Tipas

class_sx

Reguliarusis
reisSkinys
Vertés, nurodytos

i$ anksto nustatyty
verciy parinktyse.
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Stulpelis

class_auto

anomaly_
description

qc_flag

Aprasymas

Autosomose esanciy
aneuploidijy klasifikacija.
PraneSama kaip ,ANOMALY
DETECTED" (aptikta anomalija),
jeigu pasirinktame atrankinio
sveikatos tikrinimo tipe méginiui
buvo aptikta anomalija.

Eiluté pagal ISCN Zzyméjima,
nurodanti visas galimas
nustatyti anomalijas. Kelios
anomalijos atskiriamos
kabliataskiais.

KK analizés rezultatai.
Ataskaitos rezultatai pateikiami
tik WARNING (jspéjimas) ir PASS
(peréjo) ,qc_flag” vertéms.
Visoms kitoms rezultatai
nepateikiami.

IS anksto nustatyty verciy parinktys Tipas
Viena i$ toliau nurodyty verciy: tekstas
« ANOMALY DETECTED (aptikta anomalija) — aptikta
autosominiy chromosomy anomalija.
« NO ANOMALY DETECTED (neaptikta anomalija) -
neaptikta jokia autosominé anomalija.
o CANCELLED (atSaukta) — méginj atSauké naudotojas.
» INVALIDATED (panaikinta) — nepavyko méginio KK arba
ji panaikino naudotojas.
» Not applicable(netaikoma) — kategorija netaikoma
méginiui.
DETECTED: (aptikta:) pateikiama su kabliataskiais tekstas
atskirtomis eilutémis, sujungianciomis tolesnius formatus,
chromosomy eilés tvarka:
(\+[-)[1212[0-9]
(del|dup)\([1212[0-91V\(((p|q) [0-91{1,2}(\.[0-91{1,2})2){2}\)
XO|XXX|XXY|XYY
arba NO ANOMALY DETECTED (anomalijy neaptikta) |
Netaikoma (netaikoma) | INVALIDATED (panaikinta) |
CANCELLED (at$aukta).
Viena i$ toliau nurodyty verciy: iSvardijimas

* PASS (pavyko)

« PERSPEJIMAS

FAIL (neperéjo)
CANCELLED (atSaukta)
INVALIDATED (panaikinta)
NTC_PASS (NTC peréjo)

Reguliarusis
reisSkinys
Vertés, nurodytos

i$ anksto nustatyty
verciy parinktyse.

Kabliataskiais
atskirtos eilutes ir
kitos vertés
aprasytos skyriuje
Taisykles
anomalijoms
aprasyti psl. 61.

Vertés, nurodytos
iS anksto nustatyty
verciy parinktyse.
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informacija. J

L]

IS anksto nustatyty verciy parinktys

qc_reason KK trikties ar perspéjimo Viena i$ toliau nurodyty verciy:

NONE (néra) (QC status = PASS) (KK blsena = pavyko)
MULTIPLE ANOMALIES DETECTED (aptiktos kelios
anomalijos) (QC status = WARNING) (KK bisena =
perspéjimas)

FAILED iFACT (,iFACT" nepavyko)

DATA OUTSIDE OF EXPECTED RANGE (duomenys
nepatenka j numatyta intervalg)

FRAGMENT SIZE DISTRIBUTION OUTSIDE OF
EXPECTED RANGE (fragmenty dydziy pasiskirstymas
nepatenka j numatyta intervalg)

FLOWCELL DATA OUTSIDE OF EXPECTED RANGE
(pratekamosios kiuvetés duomenys nepatenkaj
numatyta intervalg)

FAILED TO ESTIMATE FETAL FRACTION (nepavyko
apskaiciuoti vaisiaus frakcijos)

SEQUENCING DATA OUTSIDE OF EXPECTED RANGE
(sekvenavimo duomenys nepatenka j numatytg
intervalg)

UNEXPECTED DATA (nenumatyti duomenys)

NTC SAMPLE WITH HIGH COVERAGE (NTC méginio
apreéptis per plati)

CANCELLED (atSaukta)

INVALIDATED (panaikinta)

ff Apskaiciuota vaisiaus frakcija. Procentiné méginio cfDNR i$ vaisiaus dalis, suapvalinta iki
sveikojo skaiCiaus. MaZzesni nei 1 % rezultatai pateikiami
kaip <1 %.

09

Tipas

tekstas

tekstas

Reguliarusis
reisSkinys
Vertés, nurodytos

i$ anksto nustatyty
verciy parinktyse.

Netaikoma.
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Taisyklés anomalijoms aprasyti

Jeigu ,VeriSeq” NIPT tyrimo programinés jrangos 2 versija analizéje aptinkama anomalija,

NIPT ataskaitos laukelyje ,,anomaly_description” rodoma verté DETECTED (aptikta) su teksto eilute.
Tekste nurodomos visos aptiktos anomalijos pagal Tarptautinés citogenetinés nomenklatiros (ISCN)
stiliy. Eilutéje yra keletas elementy, atskirty kabliataskiais. Kiekvienas elementas nurodo trisomijg arba
monosomijg autosomoje, lytiniy chromosomy aneuploidijoje arba daline delecijg ar duplikacija.
Trisomija ir monosomija atitinkamai zymimos +<chr> ir -<chr>, o <chr> nurodo chromosomos numetr;.

Pavyzdziui, méginys su 5 chromosomos trisomija rodomas taip:
+5

Pavyzdziui, méginys su 6 chromosomos monosomija rodomas taip:

-6

Lytiniy chromosomy aneuploidijoms Zymeéti naudojamas standartinis Zyméjimas, apimantis Sias vertes:
* XO-Xchromosomos monosomijai.

* XXX -Xchromosomos trisomijai.

*  XXY -vyry 2 X chromosomoms.

* XYY -vyry2Y chromosomoms.

Dalinés delecijos ir duplikacijos yra nustatomos tik autosomoms bei randamos tik atliekant viso genomo
patikras. Dalinés delecijos arba duplikacijos sintakseé yra Si — <type>(<chr>)(<start band><end band>),
Cia:

* <type> —jvykio tipas nurodant ,del” delecijai arba ,, dup” duplikacijai.

* <chr>-chromosomos numeris.

* <start band> - nudazyta juosta, apimanti jvykio pradzia.

* <end band> - nudazyta juosta, apimanti jvykio pabaiga.

Pavyzdziui, daliné delecija arba duplikacija, kai 19 chromosomoje yra duplikacija ties p13, duplikacija
atrodo taip:

dup (19) (p13.3,p13.2)

Laukelyje ,,anomaly_description” laikykités keturiy eiliSkumo taisykliy:

1. Elementai nurodomi i$ eilés pagal chromosomos numerj, neatsizvelgiant j tai, ar yra jprastoilgio
chromosoma, daliné delecija ar duplikacija. Jei yra lytiniy chromosomy aneuploidija, ji nurodoma
paskutiné.

2. Tos pacios chromosomos anomalijose visos chromosomos aneuploidijos eina prie$ daline delecijg
arba duplikacijas.

3. Jeitoje pacioje chromosomoje yra daliniy delecijy arba duplikacijy, delecijos nurodomos anksciau
nei duplikacijos.
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4. To pacio tipo dalinés delecijos ar duplikacijos toje pacioje chromosomoje yra tvarkomos pagal
pradine baze, nurodoma papildomoje ataskaitoje.

PASTABA Atlikdama viso genomo patikros tyrima, programiné jranga gali pranesti apie

aneuploidijg ir daline delacijg arba duplikacijg kaip veikiancias tg pacig chromosoma.

Jeigu rodomas Sis rezultatas, zr. papildoma ataskaitg, kurioje pateiktos papildomos
metrikos, kad blty paprasciau aiskinti rezultatus.

Dokumento Nr. 1000000067940 v09
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KK priezasciy pranesSimai

Stulpelis ,qc_reason “ NIPT ataskaitoje nurodo KK triktj ar perspéjimag, kai analizés rezultatai nepatenkaj
numatytg analizés KK metrikos intervalg. KK triktys lemia visy chromosomy aneuploidijy, lyties
klasifikacijos, papildomos ataskaitos rezultaty ir apskaiciuotos vaisiaus frakcijos nerodymga ir tai atitinka
Sie NIPT ataskaitos laukai: class_auto, class_sx, anomaly_description ir ff.

KK priezasties pranesimas

FAILED iFACT (,iFACT" nepavyko)

Dokumento Nr. 1000000067940 v09
NAUDOTIIN VITRO DIAGNOSTIKAI.

Aprasymas

Individualizuotas
vaisiaus
aneuploidijos
pasikliovimo
testas (iIFACT) -
KK metrika,
sujungianti
vaisiaus frakcijos
jvertj su serijos
metrika, susieta
su apréptimi. Ja
nustatoma, ar
sistemos
statistinio
pasikliovimo
pakanka atlikti
konkretaus
méginio
priskyrima.

Rekomenduojamas

veiksmas

Pakartotinai
apdorokite megin;.
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KK priezasties pranesSimas

DATA OUTSIDE OF EXPECTED RANGE (duomenys
nepatenka j numatytg intervalg)

FRAGMENT SIZE DISTRIBUTION OUTSIDE OF
EXPECTED RANGE (fragmenty dydziy
pasiskirstymas nepatenka j numatytg intervalg)

FLOWCELL DATA OUTSIDE OF EXPECTED RANGE
(pratekamosios kiuvetés duomenys nepatenka j
numatytg intervalg)

Dokumento Nr. 1000000067940 v09
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Aprasymas

Vidutinis
nuokrypis nuo
euploidinés
aprépties
neatitinka
kvalifikuoto
duomeny
paskirstymo. Tai
galéjo jvykti dél
uzter§tumo arba
neteisingo
méginio
apdorojimo.
Fragmenty
dydziy
paskirstymas
neatitinka
kvalifikuoto
duomeny
paskirstymo. Tai
galéjo jvykti del
uzterstumo arba
neteisingo
méginio
apdorojimo.
Pratekamosios
kiuvetés
duomenys
neatitinka
kvalifikuoto
duomeny
paskirstymo. Tai
galéjo jvykti dél
klaidos
pratekamosios
kiuvetés
sgrankoje.

Rekomenduojamas
veiksmas

Pakartotinai
apdorokite mégin;.

Pakartotinai
apdorokite megin;.

Pakartotinai
apdorokite mégin;.

64



2 versijos ,VeriSeq” NIPT sprendimo programinés jrangos vadovas - 1VD

KK priezasties pranesSimas

FAILED TO ESTIMATE FETAL FRACTION (nepavyko
apskaiciuoti vaisiaus frakcijos)

SEQUENCING DATA OUTSIDE OF EXPECTED RANGE
(sekvenavimo duomenys nepatenka j numatyta
intervalg)

UNEXPECTED DATA (nenumatyti duomenys)

Dokumento Nr. 1000000067940 v09
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Aprasymas

Nepavyksta gauti
galiojancio
vaisiaus frakcijos
jvercio.

Jvesties
sekvenavimo
duomenys
neatitinka
kvalifikuoto
duomeny
paskirstymo. Tai
galéjo jvykti dél
uzterstumo arba
neteisingo
méginio
apdorojimo.
Ataskaitoje
nurodomas KK
pazeidimas,
neatitinkantis
Kity

KK priezasciy,
pateikiamy Sioje
lenteléje.

Rekomenduojamas

veiksmas

Pakartotinai
apdorokite mégin;.

IS naujo atlikite
sekoskaitg
pratekamojoje
kiuvetéje.

Kreipkités j

Jlumina“ techninés

priezidros skyriy.
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KK priezasties pranesSimas

MULTIPLE ANOMALIES DETECTED (aptiktos kelios

anomalijos)

Dokumento Nr. 1000000067940 v09
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Rekomenduojamas

Aprasymas .
prasy veiksmas

Méginyje Pakartotinai
aptiktos dvi ar apdorokite mégin;.
daugiau
anomalijos
(jskaitant visas
chromosomy
aneuploidijas ir
CNV jvykius),
apie kurias reikia
pranesti.

Keliy anomalijy
aptikimas gali
reiksti neteisinga
meéginio priezilra
ar, retesniais
atvejais, tam tikrag
motinos piktybinj
auglj.

Sis pranesimas
perspéjamasis.
Jis neatitinka

KK trikties.
Rezultatai
pateikiami, kad
galétuméte
perziuréti
aptiktas
anomalijas. Vis
délto jums gali
tekti pakartotinai
apdoroti mégin;.
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KK priezasties pranesSimas

NTC SAMPLE WITH HIGH COVERAGE (NTC méginio

apréptis per plati)

CANCELLED (at8aukta)

INVALIDATED (panaikinta)

Papildoma ataskaita

Aprasymas

NTC méginiui (kai
nenumatyta jokia
DNR medziaga)
nustatyta didelé
apréptis. Tai
galéjo jvykti dél
uzterstumo arba
neteisingo
méginio
apdorojimo.
Naudotojas
atSauké méginj.
Naudotojas
panaikino méginj.

Rekomenduojamas
veiksmas

Pakartotinai
apdorokite mégin;.

Netaikoma.

Netaikoma.

Papildomoje ataskaitoje yra papildomos metrikos, pagrjstos partija, méginiu ar sritimi, duomeny. Sios
ataskaitos kiekviena eiluté atitinka vieng metrika. Kelios metrikos taikomos tai paciai partijai, tam paciam

méginiui ar tai paciai sriciai.

Tabuliavimo Zingsniais atskirty verciy faile yra Sesi stulpeliai, kaip nurodyta tolesnéje lenteléje.

Stulpelis Aprasymas

pratekamoji  Pratekamosios kiuvetés
kiuveté bruks$ninis kodas.

batch_name  Atitinkamos partijos
pavadinimas.

sample_ Méginio bruksninis kodas.
barcode

Dokumento Nr. 1000000067940 v09
NAUDOTIIN VITRO DIAGNOSTIKAI.

Tipas

tekstas

tekstas

tekstas

Reguliarusis reiskinys

~a-zA-7Z0-9_-1{1,36}$

~Ma-zA-Z0-9_-1{1,36}$%

NA (netaikoma) kiekvienos partijos

metrikoms.

"[a-zA-Z0-9_-1{1,36}$
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Stulpelis Aprasymas Tipas Reguliarusis reiSkinys

sritis Arba visa chromosoma, arba tekstas  NA (netaikoma) kiekvienos partijos ar
dalinés delecijos ar kiekvieno méginio metrikoms.
duplikacijos srities chr[12]?[0-9X] - visos chromosomos
apibreztis. srities metrikoms.

(del|dup)\([12]?[0-9XIV\(((p|a) [0-9]
{1,2}(\.[0-9]{1,2})?){2}\) — dalinés
delecijos ar duplikacijos srities

metrikoms.

metric_ Aprasytos metrikos tekstas  “[a-zA-Z0-9_-1{1,36}$

name pavadinimas.

metric_value Metrikos verté. jvairios  Zr. Papildomos ataskaitos metrikos
psl. 68 .

Papildomos ataskaitos metrikos

Papildomoje ataskaitoje yra toliau nurodyty metriky duomeny. Kiekviena metrika rodoma kiekvienai
partijai, kiekvienam méginiui ar kiekvienai sriciai.

X chromosomos metrikos bus rodomos tuo atveju, jeigu pasirinksite lytiniy chromosomy parinktis Yes
(taip) arba SCA (lytiniy chromosomy aneuploidijos).

Verciy intervalai rodomi kaip maziausia ir didziausia vertés, apskliaudziamos lenktiniais arba lauZztiniais
skliaustais. Skliaustai rodo, kad ribiné verté nejtraukta j intervala. Skliaustai rodo, kad ribiné verté
jtrauktajintervalg. Inf — begalybés santrumpa.

Reguliariojo
Metrikos L. . . reiskinio ar
L. Daznis Aprasymas Tipas )
pavadinimas vertes
intervalas
genome_ Kas partijg Koordinaciy sistema prilygiuoti tekstas "GRCh37%
assembly sekoskaitos duomenis ir
tiriamosios srities koordinates.
Visada GRCh37 dél ,VeriSeq"”
NIPT tirpalo 2 versijos.
frag_size_dist Kiekvienam  Skirtumy tarp faktiniy ir numatyty  slankieji (0, begal.)
méginiui sukaupty fragmenty dydziy duomenys
paskirstymy standartinis
nuokrypis.
fetal_fraction  Kiekvienam  Nustatyta vaisiaus frakcija. slankieji (0,1
méginiui duomenys
Dokumento Nr. 1000000067940 v09 68
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Metrikos

pavadinimas

NCV_X

NCV_Y

number_of_
cnv_events

non_

excluded_
sites

Daznis

Kiekvienam
méginiui

Kiekvienam
meéginiui

Kiekvienam
méginiui
Kiekvienam
méginiui

Aprasymas

X chromosomos normalizuota
chromosomos verteé.
Rodoma tik tada, jei galima lytiniy

chromosomy nustatymo parinktis.

Kitu atveju Si metrika rodoma kaip
NOT TESTED (neiStirta).

Y chromosomos normalizuota
chromosomos verteé.
Rodoma tik tada, jei galima lytiniy

chromosomy nustatymo parinktis.

Kitu atveju Si metrika rodoma kaip
NOT TESTED (neistirta).

Méginyje aptikty dalinés delecijos
arba duplikacijos sriciy skaicius.

Analizei skaiCiuojamy nuskaitymy,
likusiy po filtravimo, skaicius.
Jei méginiy skaicius yra =2 min.
arba =260 min., analizés KK
neperinama ir rodomas
praneSimas FAILED iFACT. NES
yra viena is keliy specifiniy
metriky, naudojamy iFACT KK
apskaiciuoti, ir néra vienintelis
veiksnys, lemiantis rezultaty
patvirtinimg arba atmetima.

Dokumento Nr. 1000000067940 v09
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Tipas

slankieji
duomenys

slankieji
duomenys

sveikasis
skaicius

sveikasis
skaicius

Reguliariojo
reiskinio ar
vertés
intervalas
(-begal.,
begal.)

(~begal.,
begal.)

(0, begal.)

(0, begal.)
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Metrikos ..

. . Daznis
pavadinimas
region_ Kiekvienai

classification  sriciai

chromosoma Kiekvienai
sriciai
start_base Kiekvienai
sriciai
end_base Kiekvienai
sriciai
start_ Kiekvienai
cytoband sriciai

Aprasymas Tipas

Sistema sritj klasifikuoja tuo paciu  tekstas
formatu kaip ir NIPT ataskaitos
lauke ,anomaly_description®“.
Jeigu X chromosomai néra aptikta
nustatoma lytiniy chromosomy
anomalija, sriciy klasifikacija
sutampa su ,class_sx“ verte

NIPT ataskaitoje.

Verciy parinktys (reguliarusis
reiskinys):

APTIKTA: (\+]-)[12]2[0-9]
DETECTED (aptikta): (delldup)\
([1212[0-91\\(((p|a) [0-91{1, 2}(\.
[0-91{1,2})?){2}\)

NO ANOMALY DETECTED
(neaptikta anomalija)

APTIKTA: (XO|XXX|XXY|XYY)|NO
ANOMALY DETECTED (neaptikta
anomalija)- XX|NO ANOMALY
DETECTED (neaptikta anomalija) -
XY|NOT REPORTABLE (negalima
nustatyti) [CHR Y PRESENT
(aptikta Y chromosoma) |CHR Y
NOT PRESENT (neaptikta Y

chromosoma)

Chromosomos simbolis. tekstas

Pirma bazé jtraukta j sritj. sveikasis
skaicius

Paskutiné bazé jtraukta j sritj. sveikasis
skaicius

Pirmosios bazés nudazytajuosta, tekstas
jtraukta j sritj.

Dokumento Nr. 1000000067940 v09
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Reguliariojo
reiSkinio ar
vertés
intervalas
Reiksmeés
nurodytos
aprasyme.

chr[12]?[0-
9X]

[1, begal.)

[1, begal.)

(p|q)[0-9]
{1,2}(\.[0-9]
(1.2))?
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Metrikos

pavadinimas

end

cytoband

region_size_
mb

region_IIr_
trisomy

Daznis

Kiekvienai
sriciai

Kiekvienai
sriciai
Kiekvienai
sriciai

Aprasymas

Paskutinés bazés nudazyta juosta,
jtraukta j sritj.

Srities dydis megabazése.

Srities trisomijos LTS (logaritminio
tikétinumo santykio) jvertis.
Nurodo trisomijos pagrjstuma,
lyginant su jokio pokyc¢io
(disomijos) pagrjstumu. Jeigu LTS
jvertis virSija numatytaja
slenkstine verte, Priskiriama
trisomijai.

Dalinése delecijose ir
duplikacijose Si metrika rodoma tik
tada, jei tipe fiksuojamas
didéjimas (dupl.).

Kitaip Si metrika nurodoma kaip
netaikoma (netaikoma).

Dokumento Nr. 1000000067940 v09
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Tipas

tekstas

slankieji
duomenys

slankieji
duomenys

Reguliariojo
reiskinio ar
vertés
intervalas

(p|a)[0-9]
{1,2}(\.[0-9]
(12))?

(0, begal.)

(-begal.,
begal.)
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Metrikos ..

.. Daznis
pavadinimas
region_IIr_ Kiekvienai
monosomy sriciai

region_t_stat_ Kiekvienai
long_reads sriciai

Aprasymas Tipas

Srities monosomijos LTS verté. slankieji
Nurodo monosomijos pagrjstumg, duomenys
lyginant su jokio pokycio

(disomijos) pagrjstumu.

Priskiriama monosomijai, jeigu LTS

jvertis virSija numatytaja

slenkstine verte.

Dalinése delecijose ir

duplikacijose Si metrika rodoma tik

tada, jei tipe fiksuojamas

mazejimas (dupl.). Kitaip Si metrika
nurodoma kaip netaikoma

(netaikoma).

Si metrika rodoma kaip

NOT TESTED (netirta), jeigu

pasirenkate atlikti jprasto

atrankinio sveikatos patikrinimo

tipa.
Srities t statistinis kriterijus. T slankieji
statistinis kriterijus nusako duomenys

aprépties skirtuma tarp srities ir
likusios genomo dalies, lyginant su
variacija méginyje. Tai signalo ir
trukdzio metrika, fiksuojanti bet
kokio poslinkio srities apréptyje
aptikimuma. ,long_reads"”
nurodoma, kad apréptis,
naudojama Siam t statistiniam
kriterijui, apima visg fragmenty
dydziy, naudojamy analizéje,
intervala.

T statistinis kriterijus sujungiamas
su vaisiaus frakcija, apskaiciuota
méginiui, generuoti LTS jvercius.

Dokumento Nr. 1000000067940 v09
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Reguliariojo
reiskinio ar
vertés
intervalas

(-begal.,
begal.)

(-begal.,
begal.)

72



2 versijos ,VeriSeq” NIPT sprendimo programinés jrangos vadovas - 1VD

Metrikos ..

.. Daznis
pavadinimas
region_ Kiekvienai
mosaic_ratio  sriiai

region_ Kiekvienai
mosaic_lIr_ sriciai
trisomy

region_ Kiekvienai
mosaic_lIr_ sriciai
monosomy

Aprasymas

Vaisiaus medziagos, kuri yra
aneuploidija, dalis. Si metrika
pagrjsta vaisiaus frakcijos
santykiu, iSreiksta i srities
aprépties j méginio vaisiaus
frakcijg. Méginiuose, kuriy
vaisiaus frakcija yra arti nulio,
mozaikiSkumo santykis gali turéti
neigiamy verciy dél variantiSkumo
méginio vaisiaus frakcijos vertéje,
naudojamoje jy skaiciavime.

Trisomijos LTS jvertis
apskaiciuojamas naudojant
vaisiaus frakcijg, gauta is srities
aprépties, uzuot is méginio
vaisiaus frakcijos. Dalinése
delecijose ir duplikacijose Si
metrika rodoma tik tada, jei tipe
fiksuojamas didé&jimas (dupl.).
Kitaip Si metrika nurodoma kaip
netaikoma (netaikoma).

Monosomijos LTS jvertis
apskaic€iuojamas naudojant
vaisiaus frakcijg, gauta is srities
aprépties, o ne i§ méginio vaisiaus
frakcijos. Dalinése delecijose ir
duplikacijose Si metrika rodoma tik
tada, jei tipe fiksuojamas
mazéjimas (dupl.). Kitaip Si metrika
nurodoma kaip netaikoma
(netaikoma). Si metrika rodoma
kaip NOT TESTED (netirta), jei
pasirenkate atlikti jprasto
atrankinio sveikatos patikrinimo

tipa.
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Tipas

slankieji
duomenys

slankieji
duomenys

slankieji
duomenys

Reguliariojo
reiskinio ar
vertés
intervalas

(-begal.,
begal.)

(-begal.,
begal.)

(-begal.,
begal.)
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Méginio panaikinimo ataskaita

Sistema sukuria meginiy panaikinimo ataskaitg kiekvienam panaikintam méginiui.

Stulpelis Aprasymas

Tipas

Reguliarusis

reiskinys
batch_name Partijos pavadinimas. tekstas *a-zA-Z0-9_
-1{1,36}$
sample_ Panaikinto méginio unikalus bruksninis kodas. tekstas *a-zA-Z0-9_
barcode -1{1,36}$
priezastis Naudotojo pateikiama méginio panaikinimo tekstas *Ma-zA-Z0-9_
prieZastis. -1{1,36}$
operatorius  Operatoriaus, panaikinusio méginj ar nurodziusio, tekstas *a-zA-Z0-9_
kad jis nepavykes, naudotojo vardas. -1{1,36}$
laiko zyma Méginio panaikinimo data ir laikas. ISO 8601
laiko zyma
Meginio atsaukimo ataskaita
Sistema sukuria meéginiy atSaukimo ataskaitg kiekvienam atSauktam méginiui.
. . . Reguliarusis
Stulpelis Aprasymas Tipas o
reiskinys
batch_name Partijos pavadinimas. tekstas *a-zA-Z0-9_-]
{1,36}$
sample_ AtSaukto méginio unikalus bruksninis tekstas ~a-zA-Z0-9_-]
barcode kodas. {1,36}$
priezastis Naudotojo pateikiama priezastis, kodeél  tekstas *a-zA-Z0-9_-]
méginys buvo atSauktas. {1,36}$
operatorius  Operatoriaus, atSaukusio meginj, tekstas *a-zA-Z0-9_-]
naudotojo vardas. {1,36}$
laiko Zyma Méginio atSaukimo data ir laikas. ISO 8601 laiko
Zyma

Dokumento Nr. 1000000067940 v09
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Pakartotinio telkinio tyrimo uzklausos ataskaita

Uzklausos pakartotiniam telkimui ataskaitoje nurodoma, kad panaikintas telkinys gali buti pakartotinai
telkiamas. Sistema sugeneruoja uzklausos pakartotiniam telkimui ataskaitg, kai panaikinamos
konkretaus telkinio tipo pirmosios dvi galimos seky serijos (telkiniai).

. . . Reguliarusis
Stulpelis Aprasymas Tipas

reiskinys

batch_ Partijos pavadinimas. tekstas *a-zA-Z0-9_
name -1{1,36}$
pool_type  Telkinio tipas. igvardiimas  A|B|C|E
priezastis  Naudotojo pateikiama priezastis, kodél buvo tekstas *a-zA-Z0-9_

panaikintas ankstesnis telkinys. -1{1,36}$
laiko zyma Uzklausos datair laikas. ISO 8601

laiko Zyma

Procesy ataskaitos

Siame skirsnyje pateikiama informacija apie procesy ataskaitas, kurias sukuria ,VeriSeq NIPT“ tyrimo
programiné jranga.

Partijos paleidimo ataskaita

Sistema generuoja partijos paleidimo ataskaitg, kai partija paleidziama ir yra sékmingai patikrinta pries
plazmos atskyrimg. Ataskaitg galima nusiysti j LIMS nurodant, kad partija sukurta, ir pateikti susijusiy
méginiy sgrasa.

. . . Reguliarusis
Stulpelis Aprasymas Tipas
P prasy P reiskinys
batch_name Partijos pavadinimas. tekstas ~a-zA-Z0-9_-]
{1,36}$
sample_barcode Unikalus méginio bruks$ninis kodas. tekstas ~a-zA-Z0-9_-]
{1,36}%

Dokumento Nr. 1000000067940 v09
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Stulpelis

sample_type

Sulinélis

tyrimas

method_version

workflow_
manager_version

Aprasymas

Méginio briksninio kodo méginio
tipas.

Sulinélis, susijes su méginiu.
Tyrimo pavadinimas.

Tyrimo automatizavimo metodo
versija.

Darbo eigos tvarkytuvés versija,
susijusi su partija.

Partijos panaikinimo ataskaita

Tipas

iSvardijimas

tekstas

tekstas

tekstas

tekstas

Reguliarusis
reiskinys

singleton
(vienvaisis) |
control (kontrolinis)
| twin (daugiavaisis)
| ntc (néra
kontrolinio méginio
Sablono)

*a-zA-Z1{1,1}[0-9]
{1,2}$
~a-zA-Z0-9_-]
{1,100}$

LVeriSeq” NIPT 2

versijos tyrimas

~a-zA-Z0-9._ -]
{1,100}$

Sistema generuoja partijos panaikinimo ataskaitg, kai partija panaikinama arba néra sékminga.

Stulpelis Aprasymas Tipas

batch_name Partijos pavadinimas. tekstas

priezastis Naudotojo pateikiama partijos tekstas
panaikinimo priezastis.

operatorius  Partijg panaikinusio operatoriaus tekstas
inicialai.

laiko zyma Partijos panaikinimo data ir laikas. ISO 8601 laiko

zZyma
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Reguliarusis
reisSkinys
~a-zA-Z0-9_-]
{1,36}$
*Ma-zA-Z0-9_-]
{1,36}$
*a-zA-Z0-9_ -]
{1,36}$
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Bibliotekos méginiy ataskaita

Sistema generuoja bibliotekos méginiy ataskaitg, kai partija nepavyko ar buvo panaikinta, biblioteka

sékmingai baigta ir kiekybinis jvertinimas sékmingai atliktas.

Stulpelis

batch_name

sample_
barcode

gc_status

gc_reason

starting_volume

indeksas

cen_library_pg_
ul

plasma_
isolation_
comments

cfdna_
extraction_
comments

library_prep_
comments

quantitation
comments

Aprasymas

Partijos pavadinimas.

Unikalus méginio briks$ninis kodas.

Meéginio busena atlikus tyrimo veiksmus.

KK blsenos priezastis.

Pradinis kraujo méginio surinkimo
mégintuvélio turis, iSreikStas ml, plazmos
atskyrimo metu.

Su méginiu susijes indeksas.

Bibliotekos koncentracija, iSreiksta pg/ul.

Naudotojo komentarai, jvesti atliekant
plazmos atskyrimg (laisvas tekstas).

Naudotojo komentarai, jvesti atliekant
cfDNR iSskyrima (laisvas tekstas).

Naudotojo komentarai, jvesti atliekant
bibliotekos paruosima (laisvas tekstas).

Naudotojo komentarai, jvesti atliekant
Kiekybinj jvertinima (laisvas tekstas).

Dokumento Nr. 1000000067940 v09
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Tipas

tekstas

tekstas

iSvardijimas

tekstas

slankieji
duomenys

tekstas
slankieji

duomenys

tekstas

tekstas

tekstas

tekstas

Reguliarusis
reiSkinys
*a-zA-Z0-9_-]
{1,36}$
*a-zA-Z0-9_-]
{1,36}$
pavyko |
nepavyko
*a-zA-Z0-9_-]
{1,36}$

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

"[a-zA-Z0-9_-]
{1,512}$

~a-zA-Z0-9_ -]
{1,512}$

Aa-zA-Z0-9_-]
{1,512}$
~a-zA-Z0-9_ -]
{1,512}$
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Bibliotekos reagenty ataskaita

Sistema generuoja bibliotekos reagenty ataskaitg, kai partija nepavyko ar buvo panaikinta, biblioteka
sékmingai baigta ir kiekybinis jvertinimas sékmingai atliktas.

Reguliarusis
Stulpelis Aprasymas Tipas 9 )
reiskinys
batch_name Partijos pavadinimas. tekstas *a-zA-Z0-9_-]
{1,361$
procesas Proceso pavadinimas formatu tekstas ~A-Z1{1,36}:
.PROCESS:sub-process” [a-z0-9_]
(PROCESAS:antrinis procesas). Verciy {1,36}$
parinktys:
o ISOLATION (atskyrimas) — batch_
validation, prespin, postspin,
data_transact.
o EXTRACTION (iSskyrimas) — setup,
chemistry, data_transact.
o LIBRARY (biblioteka) — setup, chemistry,
data_transact, complete.
» QUANT (kiekybinis jvertinimas) — setup,
build_standards, build_384, analysis, data_
transact.
o POOLING (telkimas) — analysis, setup,
pooling, data_transact, complete.
reagent_ Reagento pavadinimas. tekstas *a-zA-Z0-9_
name -1{1,36}$
partija Reagento briksninis kodas. tekstas *a-zA-Z0-9_
-1{1,36}$
expiration_ Galiojimo data gamintojo formatu. tekstas *Ma-zA-Z0-9:/_
date -1{1,700}$
operatorius  Operatoriaus naudotojo vardas. tekstas *a-zA-Z0-9_
-1{1,36}$
paleista Paleidimo laiko Zyma, susijusi su reagentu. ISO 8601 laiko
Zyma

Dokumento Nr. 1000000067940 v09
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Bibliotekos laboratorinés jrangos ataskaita

Sistema generuoja bibliotekos laboratorinés jrangos ataskaitg, kai partija nepavyko ar buvo panaikinta,
biblioteka sékmingai baigta ir kiekybinis jvertinimas sékmingai atliktas.

Reguliarusis
Stulpelis Aprasymas Tipas ? )

reiskinys
batch_name Partijos pavadinimas. tekstas *a-zA-Z0-9_-]

{1,361$
labware_ Laboratorinés jrangos tekstas *a-zA-Z0-9 _-]
name pavadinimas. {1,36}$
labware_ Laboratorinés jrangos bruksninis tekstas ~a-zA-Z0-9 _-]
barcode kodas. {1,36}$
paleista Paleidimo laiko zyma, susijusi su ISO 8601 laiko

laboratorine jranga. zZyma

Dokumento Nr. 1000000067940 v09
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Bibliotekos kiekybinio jvertinimo ataskaita

Sistema generuoja bibliotekos kiekybinio jvertinimo ataskaitg, kai kiekybinis jvertinimas sékmingai

atliktas.

Stulpelis

batch_name

quant_id

prietaisas

standard_r_
squared

standard_
intercept

standard_
slope

mediana_ccn_

pg_ul
qc_status

qgc_reason

paleista

Aprasymas

Partijos pavadinimas.

Skaitinis identifikavimas.
Kiekybinio nustatymo prietaiso
pavadinimas (laisvas tekstas).
Determinacijos koeficientas.
ASiné atkarpa.

Nuokrypio kampas.

Méginio koncentracijos mediana.

Kiekybinio jvertinimo KK busena.

Jeiyra, klaidos priezasties aprasymas.

Paleidimo laiko zyma, susijusi su
kiekybiniu jvertinimu.

Bibliotekos procesy zurnalas

Tipas

tekstas

ilgasis

tekstas

slankieji
duomenys

slankieji
duomenys

slankieji
duomenys

slankieji
duomenys

iSvardijimas

tekstas

ISO 8601 laiko
Zyma

Reguliarusis
reiSkinys
*Ma-zA-Z0-9_-]
{1,36}$

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

pavyko |
nepavyko
~a-zA-Z0-9_-]
{1,36}$

Sistema generuoja ,Library Process Log” (bibliotekos procesy zurnalas) pradéjus ar baigus kiekvieng
partijos procesg bei kiekvienam nepavykusiam partijos procesui; nepavykus partijai ar jg panaikinus; taip
pat baigus analize (generuojama kiekvienam telkiniui).

Stulpelis

batch_name

Aprasymas

Partijos pavadinimas.

Dokumento Nr. 1000000067940 v09
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Tipas

tekstas

Reguliarusis
reiskinys
~a-zA-Z0-9_
-1{1,36}$
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Stulpelis

procesas

operatorius

prietaisas

pradéta

baigta

blsena

Aprasymas

Partijos proceso pavadinimas formatu
.PROCESS:sub-process” (PROCESAS:antrinis
procesas). Verciy parinktys:

ISOLATION (atskyrimas) — batch_validation,
prespin, postspin, data_transact.
EXTRACTION (iSskyrimas) — setup, chemistry,
data_transact.

LIBRARY (biblioteka) — setup, chemistry, data_
transact, complete.

QUANT (kiekybinis jvertinimas) — setup, build_
standards, build_384, analysis, data_transact.
POOLING (telkimas) — analysis, setup, pooling,
data_transact, complete.

Operatoriaus inicialai.

Prietaiso pavadinimas.

Partijos proceso pradzios data ir laikas.

Data ir laikas, kai partijos procesas baigtas arba

nepavyksta.

Dabartinés partijos.

Dokumento Nr. 1000000067940 v09
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Tipas

tekstas

tekstas

tekstas

ISO 8601
laiko zyma

ISO 8601
laiko zyma

iSvardijimas

Reguliarusis
reiskinys
~[A-Z1{1,36}:
[a-z0-9_]
{1,36}$

*a-zA-Z0-9_
-1{1,36}$
*a-zA-Z0-9_
-1{1,36}$

completed
(atlikta) |
failed
(nepavyko) |
started
(pradéta) |
aborted
(nutraukta)
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Telkinio ataskaita

Sistema sukuria telkinio ataskaitg sékmingai baigus telkti biblioteka, partijai nepavykus ar jg panaikinus,

jeigu jvykis atsiranda po to, kai pradedama telkti.

Stulpelis Aprasymas

batch_name Partijos pavadinimas.

sample_barcode Unikalus méginio briksninis kodas.

pool_barcode Su méginiu susijes telkinio briksninis
kodas.

pool_type Su méginiu susijes telkinio tipas.

pooling_ Telkimo turis, iSreikStas pl.

volume_ul

pooling_ Naudotojo komentarai, jvesti atliekant

comments telkima (laisvas tekstas).

Telkinio panaikinimo ataskaita

Sistema generuoja telkinio panaikinimo ataskaitg, kai telkinys panaikinamas.

Stulpelis Aprasymas

batch_name Partijos pavadinimas.

pool_ Panaikinto telkinio brtksninis
barcode kodas.
priezastis Naudotojo pateikiama telkinio

panaikinimo priezastis.
operatorius  Telkinj panaikinusio operatoriaus
inicialai.

laiko zyma Telkinio panaikinimo data ir laikas.

Dokumento Nr. 1000000067940 v09
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Tipas

tekstas

tekstas

tekstas

tekstas

Tipas

tekstas

tekstas

tekstas

iSvardijimas

slankieji
duomenys

tekstas

ISO 8601 laiko

zyma

Reguliarusis
reiskinys
*Ma-zA-Z0-9_-]
{1,36}$
*a-zA-Z0-9_-]
{1,36}$
~a-zA-Z0-9_-]
{1,36}$
A|B|C|E

*a-zA-Z0-9_-]
{1,512}$

Reguliarusis
reiskinys
~a-zA-Z0-9_-]
{1,36}$
~a-zA-Z0-9_-]
{1,36}$
*Ma-zA-Z0-9_-]
{1,36}$
*a-zA-Z0-9_-]
{1,36}$
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Sekvenavimo ataskaita

Sistema sekoskaitos serijai sukuria sekoskaitos ataskaitg, kai sekoskaita ar jos skirtasis laikas baigeési.

Stulpelis

Aprasymas

Tipas

Reguliarusis

reiskinys
batch_name Partijos pavadinimas. tekstas ~a-zA-Z0-9_-]
{1,36}$
pool_barcode Su sekoskaitos serija susijes telkinio tekstas *Ma-zA-Z0-9_-]
briksninis kodas. {1,36}%
prietaisas Sekvenavimo sistemos serijos numeris.  tekstas *a-zA-Z0-9_-]
{1,36}$
pratekamoji Su sekoskaitos serija susijusi tekstas *a-zA-Z0-9_-]
kiuveté pratekamoji kiuvete. {1,36}$
software_ Concatenation of software tekstas
version application/version used to generate
the data on the Sekvenavimo sistemos.
run_folder Sekoskaitos serijos aplanko tekstas ~a-zA-Z0-9_-1+$
pavadinimas.
sequencing_ Sekoskaitos serijos blsena. iSvardijimas  completed (atlikta)
status | timed out
(baigési skirtasis
laikas) | failed
(nepavyko)
gc_status Sekoskaitos serijos KK busena. iSvardiimas  pass (peréjo) | fail
(neperéjo) | error
(klaida)
qc_reason KK priezastys, kodél jvyko KK triktis. tekstas *a-zA-Z0-9_-]
Vertés atskiriamos kabliataskiais. {1,36}%
cluster_density Klasteriy tankis (kiekvienos slankieji
pratekamosios kiuvetés, esancios duomenys
iSklotinése, mediana).
pct_q30 Baziy procentiné dalis daugiau nei Q30. slankieji
duomenys
pct_pf Nuskaitymy procentiné dalis, peréjusi slankieji
filtra. duomenys
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Reguliarusis

Stulpelis Aprasymas Tipas
P prasy P reiskinys
faziy derinimas Faziy derinimas. slankieji
duomenys

iSankstinis faziy ISankstinis faziy derinimas. slankieji

derinimas duomenys

predicted_ Numatyti prilyginti nuskaitymai. ilgasis

aligned_reads

pradéta Laiko Zyma, susijusi su sekoskaitos ISO 8601
pradzia. laiko zyma

atlikta Laiko zyma, susijusi su sekoskaitos ISO 8601
baigimu. laiko Zyma

Analizés trikCiy ataskaita

Sistema sugeneruoja ,Analysis Failure Report” (analizés trikCiy ataskaitg), kai pasiekiamas nepavykusiy
analizés bandymy, skirty sekoskaitos partijai, didZiausias skaicius.

Stulpelis

batch_name

pool_barcode

pratekamoji
kiuveté

sequencing_run_
folder

analysis_run_
status

prasidéjes

baigtas

Aprasymas

Partijos pavadinimas.

Telkinio briksninis kodas, susietas su
nepavykusia analize.

Pratekamosios kiuvetés briuksninis

kodas, susietas su nepavykusia analize.

Sekoskaitos serijos aplankas, susietas
su nepavykusia analize.

Sekoskaitos serijos busena, susieta su
nepavykusia analize.

Laiko zyma, susijusi su analizés pradzia.

Laiko Zyma, susijusi su nepavykusia
analize.
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Reguliarusis

Ti
Ipas reisSkinys

tekstas ~a-zA-Z0-9_-]
{1,36}$

tekstas ~a-zA-Z0-9_-]
{1,36}%

tekstas ~a-zA-Z0-9_-]
{1,36}%

tekstas Aa-zA-Z0-9_1+$

tekstas ra-zA-Z0-9_1+$

ISO 8601 laiko

Zzyma

ISO 8601 laiko

Zyma
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TrikCiy paieska ir salinimas

Jvadas

LVeriSeq” NIPT tirpalo 2 versijos trik¢iy Salinimo pagalbg sudaro Sios funkcijos:

e ,VeriSeq NIPT" tyrimo programiné jranga ir sistemos pranesimai.

* Rekomenduojami veiksmai, kaip spresti sistemos problemas.

* Nurodymai, kaip atlikti profilaktines ir trik€iy analizes naudojant i$ anksto jdiegtus bandomuosius duomenis.

Tyrimo programinés jrangos pranesimai

Siame skyriuje aptariami ,VeriSeq NIPT“ tyrimo programiné jranga pranesimai:

Eigos pranesSimai

Eigos pranesimais nurodoma jprasta tyrimo vykdymo eiga. Sie prane$imai registruojami kaip , Activities (veiklos), o naudotojui nereikia

atlikti jokiy veiksmy.

PraneSimas Veiksmas
Partijos paleidimas Bibliotekos
paruosimas
Partijos biblioteka Bibliotekos
baigta paruosSimas

Kada

Naudotojas sukuré naujg partija.

Biblioteka paruoSta esamai partijai.

Ispéjimo
lygis
Veikla

Veikla

El
pastas

Taip

Ne

Rekomenduojamas
veiksmas

Netaikoma.

Netaikoma.
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Pranesimas

Telkinys paruostas

Sekvenavimas
pradétas

Sekvenavimo KK
pavyko

Su telkiniu susieta
sekoskaitos serija

Analizé pradéta

Analizé baigta, NIPT
ataskaita sukurta

Veiksmas
Bibliotekos
paruosSimas
Sekvenavimas
Sekvenavimas
Sekvenavimas

Analizé

Veiksmai po
analizés

Kada

Telkinys sukurtas i$ partijos.

Sistema aptiko naujg sekvenavimo
duomeny aplanka.

Sekvenavimo serija atlikta ir
sekvenavimo KK patikra pavyko.

Sekoskaitos serija s€ékmingai susieta
su zinomu telkiniu.

Pradéta konkrecdios sekvenavimo
serijos analizé.

Analizé baigta ir ataskaitos sukurtos.

Ispéjimo
lygis
Veikla
Veikla
Veikla
Veikla

Veikla

Veikla

El.
pastas
Ne
Ne
Ne
Ne

Taip

Taip

Rekomenduojamas
veiksmas
Netaikoma.
Netaikoma.
Netaikoma.
Netaikoma.

Netaikoma.

Netaikoma.
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Panaikinimo praneSimai

Panaikinimo praneSimuose nurodomi jvykiai, atsirandantys sistemoje, kai naudotojas panaikina partijg ar telkinj naudodamas Workflow
Manager (darbo eigos tvarkytuvé). Sie pranesimai registruojami kaip ,Notices” (pranesimai) bei naudotojui nereikia atlikti jokiy veiksmy.
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60A 076900000001 "IN ojuswn3oq

/8

spéjimo El. Rekomenduojamas
PranesSimas Veiksmas Kada l p' ) . . J
lygis pastas veiksmas
Partijos panaikinimas Bibliotekos Naudotojas panaikino partijg. PraneSimas  Taip Netaikoma.
paruoSimas
Telkinio panaikinimas - Bibliotekos Naudotojas panaikino pirmgjj PraneSimas  Taip Netaikoma.
vykdomas pakartotinis paruoSimas galima serijos telkinj (tam
telkimas tikro tipo).
Telkinio panaikinimas - Bibliotekos Naudotojas panaikino pirmgjj PraneSimas  Taip Netaikoma.
antros alikvotinés dalies paruosSimas galima serijos telkinj (tam
naudojimas tikro tipo).
Sekvenavimas atliktas, Sekvenavimas  Sekvenavimo serija atlikta, PraneSimas Taip Netaikoma.
telkinys panaikintas bet naudotojas panaikino
telkin;.
Sekvenavimo KK pavyko - Sekoskaitos KK Sekvenavimo serijos KK PraneSimas Taip Netaikoma.
visi méginiai yra tinkami patikra atlikta, bet visi
meéginiai netinkami.
Analizé baigta, telkinys Veiksmai po Analizé baigta, bet PraneSimas  Taip Netaikoma.
panaikintas analizés naudotojas panaikino telkin;.
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IStaisomy klaidy pranesSimai

IStaisomos klaidos yra salygos, kurioms esant ,VeriSeq NIPT“ tyrimo programiné jranga gali bati atkurta, jei naudotojas vadovaujasi

rekomenduojamu veiksmu. Jeigu problema islieka, susisiekite su ,lllumina“ techninés priezitros skyriumi.

PranesSimas

Truksta
prietaiso
kelio

Diske
nepakanka
vietos
sekoskaitai
atlikti

Veiksmas

Sekvenavimas

Sekvenavimas

spéjimo
Kada ! p. .
lygis
Sistema negali rasti ar Jspéjimas
prisijungti prie iSorinio
sekoskaitos aplanko.
Sistema aptiko nauja Ispéjimas

sekoskaitos duomeny
aplanka, taciau
apskaiciuota, jog diske
nepakanka vietos
duomenims.

El. pastas

Taip

Taip

Rekomenduojamas veiksmas

» Jeinaudojate NAS, patikrinkite
tinklo rys§;j. Zr. Rekomenduojamy
veiksmy proceddros psl. 99

» Galima aparatinés jrangos triktis.

Perkraukite serverj. Jeigu
problema islieka, el. pastu
susisiekite su ,lllumina“
techninés priezitros skyriumi.

1. Patikrinkite, kiek liko vietos
diske. Zr. Rekomenduojamy
veiksmy proceddros psl. 99
(rekomenduojamy veiksmy
proceduros).

2. I18valykite vietos diske arba
kurkite atsargines duomeny
kopijas. Zr. Rekomenduojamy
veiksmy proceduros psl. 99
(rekomenduojamy veiksmy
proceduros).
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Pranesimas

Netinkamas
sekoskaitos
serijos
aplankas
Sekoskaita
pradéta,
taciau
triksta
telkinio
briksSninio
kodo failo
Negalima
patvirtinti
sekoskaitos
serijos
baigimo
Truksta
méginio
atributy

Veiksmas

Sekvenavimas

Sekvenavimas

Sekvenavimas

Veiksmai pries
analize

Kada

Sekoskaitos serijos
aplankui naudojami
netinkami simboliai.

Pradéjus sekoskaitg
programiné jranga per
30 minuciy neaptiko
failo, kuriame buty
telkinio bruksninis
kodas.

Programinei jrangai
nepavyko nuskaityti
serijos baigimo busenos
failo sekoskaitos
aplanke.

Programiné jranga
nerado kai kuriy meginiy
tipy, lytiniy chromosomy
parinkties ar atrankinio
sveikatos patikrinimo
tipo apibrézties.

Ispéjimo
lygis

Ispéjimas

Ispéjimas

Ispéjimas

Pranesimas

El. pastas

Taip

Taip

Taip

Taip

Rekomenduojamas veiksmas

Sekoskaitos serijos aplankas buvo
netinkamai pervadintas.
Pervadinkite serijg tinkamu
pavadinimu.

Galima prietaiso ar NAS triktis.
Patikrinkite prietaiso konfiglracija
ir tinklo rysj. Sistema tebeieskos
telkinio briksninio kodo failo, kol
nepasibaigs sekoskaita.

Galima aparatinés jrangos triktis.
Perkraukite serverj. Jeigu
problema iSlieka, el. pastu
susisiekite su ,lllumina“ techninés
priezidros skyriumi.

Vienas ar daugiau atributy nebuvo
pateikti nurodytam méginiui. |
~Workflow Manager” (darbo eigos
tvarkytuve) jveskite trukstamus
méginio atributus arba
panaikinkite méginj, kad
programiné jranga galéty testi
darba.
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Pranesimas

Nepavyko
sugeneruoti
méginiy lapo

Veiksmas

Veiksmai prie$
analize

Ispéjimo .
Kada ] El. pastas
lygis
Programinei jrangai Jspéjimas Taip

nepavyko sugeneruoti
méginiy lapo.

Rekomenduojamas veiksmas

o Patikrinkite, kiek liko vietos

diske. Zr. Rekomenduojamy
veiksmy proceduros psl. 99
(rekomenduojamy veiksmy
proceduros). Jeigu vietos mazai,
iSvalykite diskg arba kurkite
atsargines duomeny kopijas. Zr.
Rekomenduojamy veiksmy
proceddros psl. 99
(rekomenduojamy veiksmy
proceduros).

Jeigu naudojate NAS,
patikrinkite tinklo ry$j. Zr.
Rekomenduojamy veiksmy
proceddros psl. 99
(rekomenduojamy veiksmy
proceduros).

Galima aparatinés jrangos triktis.

Perkraukite serverj. Jeigu
problema islieka, el. pastu
susisiekite su ,lllumina”
techninés priezitiros skyriumi.
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- . Ispéjimo . . .
Pranesimas Veiksmas Kada e El. pastas Rekomenduojamas veiksmas
Negalima Veiksmai prie§  Programinei jrangai Ispéjimas Taip o Jei naudojate NAS, patikrinkite
patikrinti analize nepavyko patikrinti tinklo ry3j. Zr. Rekomenduojamy
laisvos disko laisvos disko vietos. veiksmy proceduros psl. 99
vietos (rekomenduojamy veiksmy

proceduros) Veiksmo ID 2 psl.
99.
» Galima aparatinés jrangos triktis.
Perkraukite serverj. Jeigu
problema islieka, el. pastu
susisiekite su ,lllumina“
techninés priezitros skyriumi.
Diske Veiksmai prie§  Programiné jranga Ispéjimas Taip ISvalykite vietos diske arba kurkite
nepakanka analize nustaté, kad diske atsargines duomeny kopijas. Zr.
vietos nepakanka vietos Rekomenduojamy veiksmy
analizei pradéti naujg analizés proceddros psl. 99
atlikti serija. (rekomenduojamy veiksmy
proceduros) Veiksmo ID 3 psl.
100.
Nepavyksta  Veiksmaiprie§ Programineijrangai Jspéjimas Taip Galima aparatinés jrangos triktis.
paleisti analize nepavyko pradéti Perkraukite serverj. Jeigu
analizés analizés serijos problema iSlieka, el. pastu
komandy atitinkamam sekoskaitos susisiekite su ,lllumina” techninés
grandinés aplankui. priezidros skyriumi.
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Pranesimas Veiksmas

Nebuvo Veiksmai prie$
suteikta analize
sekoskaitos

aplanko

skaitymo /

raSymo teisé

Analizé Analizé
nepavyko -

bandykite

dar kartg

Jau sukurta Sistema
rezultaty
ataskaita

Kada

Programinés jrangos
bandymas, kuriuo
tikrinama skaitymo /
raSymo teisé j
sekoskaitos serijos
aplankg, nesékmingas.

Analizé nepavyko.
Bandoma dar karta.

Programiné jranga
nustaté, kad esamam
telkinio tipui NIPT
ataskaita jau sukurta.

Pranesimas

Rekomenduojamas veiksmas

Jei naudojate NAS, patikrinkite
tinklo ry3j. Zr. Rekomenduojamy
veiksmy proceduros psl. 99
(rekomenduojamy veiksmy
proceduros).

Galima aparatinés jrangos triktis.
Perkraukite serverj. Jeigu
problema iSlieka, el. pastu
susisiekite su ,lllumina“
techninés priezitiros skyriumi.

Néra

Néra
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Pranesimas

Nepavyksta
pristatyti
pranesimy
el. pastu

Aptiktas
laiko
nuokrypis

Veiksmas

Sistema

Bibliotekos
paruosSimas

Kada

Sistemai nepavyksta
pristatyti pranesimy el.
pastu.

Programiné jranga
nustaté daugiau nei 1
minuteés laiko nuokrypj
tarp Workflow Manager
(darbo eigos tvarkytuveé)
pateikiamos laiko Zymos
ir serverio vietinio laiko.

Ispéjimo
lygis

Ispéjimas

Ispéjimas

El. pastas

NA
(netaikoma)

Ne

Rekomenduojamas veiksmas

1. Patikrinkite sistemoje nustatytg
el. pasto konfigiracijos validuma.
Zr. Sistemos pranesimy el. pastu
konfigdravimas psl. 34 (sistemos
pranesimy el. pastu
konfiglravimas).

2. I1Ssiyskite bandomajj el. laiska.
Zr. Sistemos pranesimy el. pastu
konfiguravimas psl. 34 (sistemos
pranesimy el. pastu
konfiglravimas).

3. Perkraukite serverj. Jeigu
problema islieka, el. pastu
susisiekite su ,lllumina“ techninés
prieziuros skyriumi.

1. Patikrinkite vietos laikg darbo
eigos tvarkykléje, kompiuteryje.
2. Patikrinkite vietinio serverio
vietos laikg, rodoma Ziniatinklio
naudotojo sasajoje (korteléje

,Server Status” (serverio blsena).
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Neistaisomy klaidy pranesimai

Neistaisomos klaidos yra sglygos, kurios pasiekia galutine buseng, kai jokiais veiksmais negalima pasiekti, kad tyrimas toliau buty
vykdomas.

spéjimo
PraneSimas Veiksmas Kada :ygi; El. pastas Rekomenduojamas veiksmas
Partijos triktis  Bibliotekos Partijos KK nepavyko.  PraneSimas  Taip Paleiskite i$ naujo bibliotekos
paruoSimas ploksteliy nustatyma.
Ataskaitos Ataskaity Sistemai nepavyko Ispéjimas Taip  Patikrinkite, kiek liko vietos diske.
kurimo triktis kurimas sukurti ataskaitos. Zr. Rekomenduojamy veiksmy

proceddros psl. 99
(rekomenduojamy veiksmy
proceduros). Jeigu vietos mazai,
iSvalykite diskg arba kurkite
atsargines duomeny kopijas. Zr.
Rekomenduojamy veiksmy
proceddros psl. 99
(rekomenduojamy veiksmy
proceduros).

o Galima aparatinés jrangos triktis.
Perkraukite serverj. Jeigu
problema iSlieka, el. pastu
susisiekite su , lllumina“techninés
pagalbos skyriumi.
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Pranesimas

Nepavyko
iSnagrinéti
serijos
parametry
failo

Neatpazinti
serijos
parametrai

Netinkami
paleidimo
parametrai

Nerastas
telkinio
bruks$ninis
kodas

Veiksmas

Sekvenavimas

Sekvenavimas

Sekvenavimas

Sekvenavimas

Kada

Sistemai nepavyko
atverti / iSnagrinéti
failo
L~RunParameters.xml”.

Programiné jranga
nuskaito serijos
parametrus, kurie
nedera.

Programiné jranga
nuskaito reikiamus
serijos parametrus,
kurie nedera su
tyrimu.

Programinei jrangai
nepavyko susieti
sekvenavimo serijos
pratekamosios
Kiuvetés su zinomo
telkinio bruksniniu
kodu.

Ispéjimo
lygis

Jspéjimas

Jspéjimas

Jspéjimas

Jspéjimas

El. pastas

Taip

Taip

Taip

Taip

Rekomenduojamas veiksmas

Failas ,RunParameters.xml”
sugadintas. Patikrinkite prietaiso
konfiguracijg ir i$ naujo atlikite
telkinio sekvenavima.

Programinei jrangai nepavyko atkurti
sekvenavimo serijos parametry
strukturos i$ prietaiso konfiglracijos
failo. Patikrinkite prietaiso
konfigUracija ir i$ naujo atlikite
telkinio sekvenavima.

Programinés jrangos suderinamumo
patikra nepavyko. Patikrinkite
prietaiso konfiguracijg ir i$ naujo
atlikite telkinio sekvenavima.

Galima neteisinga telkinio bruksninio
kodo jvestis. IS naujo atlikite telkinio
sekoskaita.
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Pranesimas

Sekoskaita
baigta, taciau
truksta
telkinio
bruks$ninio
kodo failo
Nepavyksta
nuskaityti
telkinio
briksSninio
kodo failo
Telkinio
briksninio
kodo failo
neatitiktis

Sekvenavimo
skirtasis laikas
baigési
Sekvenavimo
KK faily
kdrimas
nepavyko
Sekvenavimo
KK nepavyko

Veiksmas

Sekvenavimas

Sekvenavimas

Sekvenavimas

Sekvenavimas

Sekoskaitos KK

Sekoskaitos KK

Kada

Sekoskaitos serija
atlikta, bet nepavyko
rasti failo, kuriame
buty telkinio
bruks$ninis kodas.

Failas, kuriame yra
telkinio briksninis
kodas, sugadintas.

Aptiktas telkinio
briksninis kodas
nurodo kitg
pratekamosios
kiuvetés ID nei susieto
su sekoskaitos serija.

Sekvenavimo serija
neatlikta per nurodyta
skirtgjj laika.

Sekvenavimo serija
atlikta, bet vidiniy
operacijy KK failai yra
sugadinti.
Sekvenavimo serija

atlikta ir sekvenavimo
KK patikra nepereita.

Ispéjimo
lygis

Jspéjimas

Jspéjimas

Jspéjimas

Jspéjimas

Jspéjimas

Pranesimas

El. pastas

Taip

Taip

Taip

Taip

Taip

Taip

Rekomenduojamas veiksmas

Galima Sekvenavimo sistemos
triktis. Dél pagalbos kreipkités j
Lllumina“ techninés pagalbos skyriy.

Galima Sekvenavimo sistemos arba
tinklo triktis. Dél pagalbos kreipkités
i lllumina“ techninés pagalbos
skyriy.

Galima Sekvenavimo sistemos
triktis. Dél techninés pagalbos
kreipkités j ,lllumina“ techninés
pagalbos skyriy.

Patikrinkite Sekvenavimo sistemos ir
tinklo rysj. 18 naujo atlikite telkinio
sekvenavima.

Patikrinkite Sekvenavimo sistemos ir
tinklo rysj. 1S naujo atlikite telkinio
sekvenavima.

IS naujo atlikite telkinio
sekvenavima.
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Pranesimas

Nepavyko
atlikti analizés
iSbandzius
maksimaly
bandymy
skaiciy.

Nepavyko
analizés
apdorojimas
jai pasibaigus

Analizés
nusiuntimas
nesékmingas

Veiksmas

Analizé

Veiksmai po
analizés

Veiksmai po
analizés

Kada lspfajlmo
lygis
Nepavyko visi analizés |spéjimas Taip
bandymai. Nebus
kartojama.
Programinei jrangai Jspéjimas Taip
nepavyko vykdyti
analizés rezultaty
apdorojimo jai
pasibaigus.
Programinei jrangai Jspéjimas Taip

nepavyko nusiysti
analizés rezultaty j
duomeny baze.

El. pastas

Rekomenduojamas veiksmas

IS naujo atlikite antrojo telkinio
sekvenavima.

» Jeigu naudojate NAS, patikrinkite
tinklo rysj. Zr. Rekomenduojamy
veiksmy proceduros psl. 99
(rekomenduojamy veiksmy
proceduros).

o Galima aparatinés jrangos triktis.
Perkraukite serverj. Jeigu
problema iSlieka, el. pastu
susisiekite su ,lllumina” techninés
pagalbos skyriumi.

» Jeigu naudojate NAS, patikrinkite
tinklo rysj. Zr. Rekomenduojamy
veiksmy proceddros psl. 99
(rekomenduojamy veiksmy
proceduros).

o Galima aparatinés jrangos triktis.
Perkraukite serverj. Jeigu
problema islieka, el. pastu
susisiekite su ,lllumina“ techninés
pagalbos skyriumi.
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Pranesimas

Aptiktas
plokstelés
lygio
uztersimas

Veiksmas

Veiksmai po
analizés

Kada

Buvo aptikta Y
chromosoma visuose
méginiuose, kurie
peréjo KK telkinyje.

Ispéjimo
lygis

Jspéjimas

El. pastas

Taip

Rekomenduojamas veiksmas

Paleiskite i$ naujo bibliotekos
ploksteliy nustatyma.
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Rekomenduojamy veiksmy proceduros

Veiksmo
ID

1

Rekomenduojamas
veiksmas

Tinklo rySio tikrinimas

Laisvos disko vietos
tikrinimas

Veiksmai

Jsitikinkite, kad nuotoliné saugojimo NAS ir vietinis kompiuteris yra tame paciame tinkle.

1., Windows" komandy eilutéje (cmd), jveskite Sig komanda: ping <Server IP>
Jei naudojate NAS, taip pat patikrinkite rysj su NAS.
2. Jsitikinkite, ar néra prarasty pakety.
Jei yra prarasty pakety, susisiekite su IT administratoriumi.
3. ISbandykite rysj taip:
a. Prisijungimas prie vietinio serverio Ziniatinklio naudotojo sgsajos.
b. Valdymo skydelio meniu pasirinkite Folder (aplankas).
c. Pasirinkite Test (bandymas) ir nurodykite, ar bandymas yra sékmingas. Jeigu
bandymas nepavyko, zr. skyriy Bendrai naudojamos tinklo atmintinés redagavimas
psl. 31, kad visos nuostatos sukonfigliruotos teisingai.

|sitikinkite, kad ,Windows" kompiuteris prijungtas prie vietinio serverio jvesties aplanko.

Daugiau informacijos zr. Serverio atmintiniy susiejimas psl. 42 (serverio atmintiniy
susiejimas).

DeSiniuoju pelés klaviSu spustelékite ant atmintinés, kuri susieta su jvesties aplanku.
Pasirinkite Properties (ypatybés) ir perziurékite laisvos vietos informacija.
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Veiksmo
ID

3

Rekomenduojamas
veiksmas

ISvalykite vietos diske
arba kurkite
atsargines duomeny
kopijas

Veiksmai

Llumina” rekomenduoja periodiskai kurti duomeny kopijas ir (arba) laikyti sekvenavimo
duomenis serveryje. Daugiau informacijos zr. Bendrai naudojamos tinklo atmintinés
valdymas psl. 31 (bendrai naudojamos tinklo atmintinés valdymas).
1. Jeigu duomenys laikomi vietoje, Vietinis serveris:
Jsitikinkite, kad ,Windows" kompiuteris prijungtas prie vietinio serverio jvesties
aplanko. Daugiau informacijos Zr. Serverio atmintiniy susiejimas psl. 42 (serverio
atmintiniy susiejimas).
a. Dukart spustelékite jvesties aplanka ir jveskite kredencialus, kad j jj patektuméte.
b. Sekvenavimo serijy duomenys pateikiami su aplanky pavadinimais, sutampandiais
su sekvenavimo serijy pavadinimais.
c. Salinkite arba kurkite atsargines apdoroty sekvenavimo aplanky kopijas.
2. Patikrinkite duomenis, laikomus nuotolinéje NAS.
Jsitikinkite, kad nuotoliné saugojimo NAS ir vietinis kompiuteris yra tame paciame
tinkle.
Gaukite prieigg prie aplanko, esancio nuotolinéje atmintinéje. Butina gautiis IT
administratoriaus prieigos kredencialus.
a. Sekoskaitos serijos duomenys pateikiami su aplanky pavadinimais, sutampanciais
su sekoskaitos serijy pavadinimais.
b. Salinkite arba kurkite atsargines apdoroty sekvenavimo aplanky kopijas.
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Sistemos klaidos

Klaida Rekomenduojamas veiksmas

Programiné Jeigu aptinkama klaidy paleidziant ,VeriSeq NIPT" tyrimo programiné jranga,
jranga rodoma visy klaidy suvestiné vietoj seanso pradzios ekrano. Kreipkités j
nepasileidzia.  ,lllumina“techninés priezitros skyriy, kad praneStuméte apie nurodytas

Reikia atkurti

klaidas.

Jeigu reikia atkurti duomeny bazés atsargine kopijg, kreipkités j

duomeny Lllumina“ vietinj techninés prieziuros inzinieriy.

baze.

Aptiktas Kai nustatomas sistemos paklaidos didéjimas, ,VeriSeq NIPT” tyrimo
sistemos programiné jranga nebeapdoroja rySio i$ kity sistemos komponenty.
paklaidos Administratorius gali atkurti sistemos jprastg veikimag tada, kai jos busena
didéjimas. pakito j paklaidos aptikimo busena.

RAID valdiklio ~ Administratorius ,VeriSeq NIPT" tyrimo programiné jranga Valdymo skydelio
pavojaus korteléje ,Server Status” (serverio busena) gali pasirinkti mygtuka Server
signalas alarm(serverio pavojaus signalas) nutildyti RAID valdiklio pavojaus signala.

aktyvinamas.  Jeigu paspaudéte §j mygtuka, kreipkités j ,lllumina“ techninés pagalbos skyriy

dél papildomos pagalbos.

Duomeny apdorojimo bandymai

Vietiniame serveryje i$ anksto jdiegti duomeny rinkiniai jgalina serverio ir analizés modulio veikimo
tikrinima.

Serverio tikrinimas

Siuo bandymu suzadinama sekoskaitos serija, kai tuo paciu metu vykdomas analizés rezultaty
generavimas, is tikryjy nepaleidziant analizés komandy grandinés. Vykdykite §j bandyma norédami
jsitikinti, kad Vietinis serveris veikia teisingai ir kad ataskaitos ir pranesSimai el. pastu kuriami. Trukme:
mazdaug 3-4 minutés.

Procedura

1. Atverkite jrengtg jvesties katalogg, tada atverkite aplanka ,TestingData” (bandomieji duomenys).

2. Padarykite vieno aplanko i$ toliau nurodytyjy kopijg, esanciy aplanke , TestingData" (bandomieji
duomenys):

* ,NextSeq“duomenims: 170725_NB551052_0252_AH5KGJBGX9_Copy_Analysis_Workflow.
* ,NextSegDx" duomenims: 180911_NDX550152_0014_AXXXXXXXDX_Copy_Analysis_Workflow.
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3. Pervadinkite kopijg j aplanko pavadinimg su priesaga ,_XXX". ,_XXX" atitinka nuoseklyjj
bandomosios serijos skaiciy. PavyzdZiui, jei ,,_002" aplanke jau yra, pervadinkite nauja kopija j
,.003".

4. Perkelkite pervadintg aplanka j jvesties aplanka.

Palaukite 3-5 min, kol serija pasibaigs. ]sitikinkite, kad gavote toliau nurodytus pranesSimus el. pastu.

a. Pradéta sekoskaitos serijos analizé
b. Sukurta NIPT ataskaita sekvenavimo serijai
6. Susiekite ataskaitas su sekvenavimo pavadinimu, priskirtu aplankui.

7. |Svesties aplanke atverkite aplankg TestData_NS_CopyWorkflow arba TestData_NDx_
CopyWorkflow ir patikrinkite, ar yra toliau nurodytos ataskaitos.

* NextSeq“: TestData_NS_CopyWorkflow_C_TestData_NS_CopyWorkflow_PoolC_H5KGJBGX9_

nipt_report_YYYYMMDD_HHMMSS.tab.

* ,NextSeqDx“: TestData_NDx_CopyWorkflow_C_TestData_NDx_CopyWorkflow_PoolC_
XXXXXXXDX _nipt_report_YYYYMMDD_HHMMSS.tab.
Numatytas failo dydis — mazdaug 7,1 Kb.

8. Perkelkite bandomajg sekoskaitos serijg atgal j aplanka , TestingData” (bandomieji duomenys). Tokiu

budu galima lengviau valdyti sekoskaitos tikrinimo vykdymy skaiciy.

PASTABA Galite seny tyrimo faily kopijas Salinti, kad atlaisvintuméte vietos.

Visos analizés bandomyjy duomeny paleidimas

Siuo bandymu vykdoma visa analizés serija. Paleiskite §j bandyma, jei serveriui nepavyksta apdoroti /
analizuoti duomeny ar baigiasi skirtasis laikas. Trukmé: apie 4-5 valandas.

Procedura

1. Atverkite jrengtg jvesties katalogg, tada atverkite aplankg ,TestingData” (bandomieji duomenys).

2. Pervadinkite toliau nurodoma failg pridédami,_000" priesaga: 180911_NDX550152_0014_
AXXXXXXXDX_FullRun.

Pridéjus priesagg galima sukurti unikaliy kiekvienos sekoskaitos serijos pavadinimy. Jei serija jau turi

priesaga, pervadinkite aplankg padidindami priesagos skaitine verte 1 skaitmeniu.
Perkelkite pervadintg aplanka j jvesties aplanka.

Laukite 4-5 valandas, kol analizé baigsis. Jsitikinkite, kad gavote toliau nurodytus praneSimus el.
pastu.

a. Pradéta sekoskaitos serijos analizé.
b. Sukurta NIPT ataskaita sekvenavimo serijai.

5. Susiekite ataskaitas su sekvenavimo pavadinimu, priskirtu aplankui.
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6. ISvesties aplanke atverkite aplankg TestData_NDx_FullRun ir patikrinkite, ar yra toliau nurodytos
ataskaitos. TestData_NDx_FullRun_C_TestData_NDx_FullRun_PoolC_XXXXXXXDX_nipt_report_
YYYYMMDD_HHMMSS.tab.

Numatytas failo dydis - mazdaug 7,1 Kb.

7. Perkelkite bandomajg sekoskaitos serijg atgal j aplanka , TestingData" (bandomieji duomenys).
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|IStekliai ir literatura

Toliau nurodytus dokumentus galite atsisiysti i$ ,lllumina“ svetainés.

ISteklius

»,VeriSeq” NIPT sprendimo 2
versijos pakuotés lapelis
(dokumento Nr. 1000000078751)

Microlab ® ,STAR Line”
Operatoriaus vadovas, Hamilton
Doc ID 624668

Aprasymas

Jame pateikiamas gaminio apraSymas ir numatytoji paskirtis bei
naudojimo instrukcijos ir trik¢iy Salinimo proceddaros.

Jame pateikiama ,Hamilton Mircolab STAR" automatizuoto
skyscio apdorojimo prietaiso eksploatacijos ir techninés
prieziuros informacija ir techninés specifikacijos.

Apsilankykite ,VeriSeq" NIPT tirpalo 2 versijos palaikymo puslapiuose, lllumina svetainéje, kur rasite
dokumentus, programing jrangg, nuotolinius mokymus ir dazniausiai uzduodamus klausimus.

Akronimai

Akronimas Apibréztis

BCL Baziy priskyrimo failas

CE-IVD Europos Sajungos atitikties zyméjimas in vitro diagnostikos gaminiui.
cfDNA (cfDNR) Ekstralgsteliné vaisiaus DNR

DNR Deoksiribonukleorugstis

DNS Sri¢iy vardy sistema

FASTQ Tekstu paremtas failo formatas laikyti sekvenavimo prietaisy iSvest;.
FF Vaisiaus frakcija

FIFO EiliSkumo taisyklé (pirmas pradétas — pirmas baigtas)

iIFACT Individualizuotas vaisiaus aneuploidijy pasikliovimo testas

IP Interneto protokolas

LIMS Laboratorijos informacijos valdymo sistema

LLR (LTS) Logaritminio tikétinumo santykis

MAC Kreipimosij aplinkg valdymas

NAS Prie tinklo prijungta atmintiné

NES Nepasalintos vietos
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Akronimas
NGS

NIPT

NTC

NTP

PF

KK
Reguliarusis
reiskinys
SCA

SDS

SHA1

SSL

Apibréztis

Naujos kartos sekoskaita
Neinvazinis prenatalinis tyrimas
Néra kontrolinio méginio Sablono
Tinklo laiko protokolas
Praleidimas per filtrg

Kokybés kontrole

Reguliarusis reiskinys. Simboliy seka, kurig gali naudoti eiluciy
sutapdinimo algoritmai duomenims tikrinti.

Lytiniy chromosomy aneuploidija
Saugos duomeny lapai
Saugiosios maisos algoritmas SHA-1

Saugiyjy sujungimy lygmuo

Technine pagalba

Dél techninés pagalbos kreipkités j ,lllumina“ techninés pagalbos skyriy.

Interneto
svetainé:
El. pastas:

www.illumina.com

techsupport@illumina.com

Saugos duomeny lapai (SDS) — galite rasti ,lllumina” interneto svetainéje
support.illumina.com/sds.html.

Produkto dokumentacija — galite atsisiysti i$ interneto svetainés support.illumina.com.
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