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Opis zmian

Zaktualizowano nastepujgce informacje:

Tekst wywotania na grafice Przeglad
architektury

Opis obiektu prébki zarzgdzania partiami.
Instrukcje dotyczace probek przesytanych
podczas izolacji osocza.

Instrukcje ostrzegawcze dotyczace
uwzglednienia kodu kreskowego i ponownego
uzycia puli.

Dodano nastepujgce informacje:

Wyjasnienie, ze zlecenie prébki nie jest
sprawdzane przez Workflow Manager.
Wymagania dla pola Run Name (Nazwa
przebiegu) w instrukcjach Local Run Manager.
Wskazdéwki dotyczace interpretacji wskaznikow
kontroli jakosci znajdujg sie w Podreczniku
uzytkownika oprogramowania Sequencing
Analysis Viewer.

Instrukcje dotyczace regulacji wymaganych do
ponownego testowania po hiepowodzeniu puli.
Wyjasnienie i informacje dotyczace
rozwigzywania problemoéw dla nowego btedu
Zanieczyszczenia na poziomie ptytki.
Instrukcje dotyczace wtgczania i wytgczania
systemu.

Wyjasnienie kwestii Srodowiskowych.
Informacje w raporcie uzupetniajgcym
dotyczace gornych i dolnych limitow NES w
odniesieniu do niepowodzenia iFACT.

Zastgpiono wszystkie wystgpienia sekwensera
systemem sekwencjonowania nowej generacji lub
systemem sekwencjonowania.
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Opis zmian

Usunieto opisy arkuszy prébek dla partii
hybrydowych w celu dostosowania do funkcji
oprogramowania.

Zmodyfikowano opcje konfiguracji serwera w celu
zwiekszenia bezpieczenstwa. Zmiana hasta
automatyzacji w ML-STAR wymaga od personelu
serwisu terenowego lllumina wizyty.

Wyjasniono wytyczne dotyczace dodawania
informacji o kodzie kreskowym do wprowadzania
arkuszy probek oraz przesytania arkuszy probek
dla partii hybrydowych.

Zaktualizowano wytyczne dotyczgce tworzenia
nazwy uzytkownika.

Usunieto odwotanie do pola Network Password
(Hasto sieciowe) z instrukcji konfiguracji serwera.
Uaktualniono podany przyktad dotyczacy
anomalii czesciowego usuniecia lub duplikacji.

Dodano regute kolejnosci dla pola anomalia_opisu.

W przypadku anomalii w obrebie tego samego
chromosomu aneuploidie catego chromosomu
wystepujg przed czesciowymi delecjami lub
duplikacjami.

Dodano kolumny Typ i Regex do Raportow

z wynikami i powiadomieniami oraz Raportéw
dotyczacych przetwarzania.

Zaktualizowano sformutowania w catym
dokumencie w celu poprawy przejrzystosci.

Zaktualizowano adres autoryzowanego
przedstawiciela w UE.
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Opis zmian

Dodano instrukcje dotyczgce nowych funkcji
szyfrowania kopii zapasowej oraz hasta
sieciowego.

Zaktualizowano sekcje dotyczgcg pobierania

i instalowania certyfikatu, dodajgc do nigj
bardziej szczegdtowe instrukcje.

Do sekcji dotyczacej konfiguracji serwera do
oprogramowania Workflow Manager dodano
krok wprowadzania hasta sieciowego

i przypomnienie o generowaniu certyfikatu.
Zaktualizowano sekcje Mapowanie dyskéw
serwera, aby wskazac¢ uprawnienia
uzytkownika posiadane tylko przez
administratora, a takze dodac informacje

0 zgodnosci ze zaktualizowang wersjg
protokotu SMB.

Do sekcji Archiwizacja danych dodano
odniesienie do szyfrowania kopii zapasowych
dotyczgce serwera lokalnego.

Do wprowadzenia dotyczacego internetowego
interfejsu uzytkownika oprogramowania Assay
Software dodano uwage o tym, ze do
oprogramowania nie mozna uzyskiwac dostepu
z urzadzen mobilnych.

Dodano uwagi wyjasniajgce dotyczgce wielkich
liter w danych wyjsciowych raportu NIPT.

W sekcji Raporty z wynikami i powiadomienia
zaktualizowano sposoéb prezentacji informaciji
0 opcjach wartosci, aby poprawic ich
czytelnosé.

Zaktualizowano konwencje nazewnictwa
oprogramowania Workflow Manager, aby
zapewnic spojne wyswietlanie nazwy
oprogramowania VeriSeq NIPT Workflow
Manager.
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Dokument Data Opis zmian

Dokument Luty o Zaktualizowano tematy Wprowadzanie arkusza
nr 1000000067940 2020 prébek i Przesytanie arkusza prébek, aby

wer. 04 wyjasni¢ ograniczenia funkcjonalne przesytania

arkusza prébek.
o Zaktualizowano adresy sponsora
australijskiego oraz oddziatu firmy lllumina

w Holandii.
Dokument Pazdziernik o Dodano sekcje Kwestie srodowiskowe
nr 1000000067940 2019r. dotyczacyg serwera lokalnego VeriSeq Onsite
wer. 03 Server v2.

o Zaktualizowano sposoéb prezentacji wynikow
dotyczacych anomalii chromosomoéw ptci
w sekcji Raporty z wynikami i powiadomieniami
w Dodatku B, aby zapewni¢ zgodnos¢ ze
sposobem prezentacji w raporcie NIPT.

Dokument Kwiecien Dodano szczegéty do raportéw NIPT i raportéw
nr 1000000067940 2019r. dodatkowych, aby zapewni¢ ich zgodnos¢
wer. 02 Z materiatami szkoleniowymi.

Dokument Luty 2019. Wydanie instrukcji obstugi VeriSeq

nr 1000000067940 NIPT Solution v2 przeznaczonej dla klientéw.
wer. 01

Dokument Listopad Wydanie pierwsze wytgcznie do uzytku

nr 1000000067940 2018r. wewnetrznego.

wer. 00
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VeriSeq NIPT Solution v2

Wstep

VeriSeq NIPT Solution v2 jest testem diagnostycznym in vitro przeznaczonym do wykonywania
opartych na sekwencjonowaniu badan przesiewowych na potrzeby wykrywania aneuploidii ptodu
w prébkach petnej krwi obwodowej kobiety w co najmniej 10. tygodniu cigzy. Test umozliwia
wykonywanie dwdch typow badan przesiewowych: podstawowego i obejmujgcego caty genom.
Podstawowe badanie przesiewowe dostarcza informacji tylko na temat stanu aneuploidii
chromosomow 21, 18, 13, X i Y. Badania przesiewowe catego genomu dostarczajg informacji

o czesciowych duplikacjach i delecjach dla wszystkich autosomdéw oraz o stanie aneuploidii dla
wszystkich chromosomoéw. Obydwa typy badan przesiewowych umozliwiajg wybor opcji zgtaszania
aneuploidii chromosomow ptci (SCA). Wyniki obu typdw badan przesiewowych nie mogg stanowic
jedynej podstawy decyzji diagnostycznych lub innych decyzji dotyczacych prowadzenia cigzy.

Architektura systemu VeriSeq NIPT Solution v2 sktada sie z nastepujgcych elementéw:

* Platforma VeriSeq NIPT Microlab STAR (ML STAR) — automatyczny przyrzad do obstugi ptynéw,
ktéry wykorzystuje VeriSeq NIPT Workflow Manager i Zestaw do przygotowania prébek VeriSeq
NIPTs do przygotowywania i $ledzenia prébek biblioteki. ML STAR wykorzystuje VeriSeq NIPT
Assay Software v2 do przygotowania prébek przeznaczonych do analizy zgodnie z instrukcja
uzycia dostarczong w Ulotka dotgczona do opakowania testu VeriSeq NIPT Solution v2
(nr dokumentu: 1000000078751).

* Sekwenser nowej generacji (NGS) — aparat do sekwencjonowania catego genomu, umozliwiajgcy
generacje klastra i sekwencjonowanie. Oprogramowanie sterujgce sekwensera obstuguje etapy
konfiguracji sekwencjonowania i generowanie odczytow sekwencjonowania dla wszystkich prébek
w oznaczanej ilosciowo puli biblioteki.

* VeriSeq Onsite Server v2 — serwer, na ktérym przechowywany jest VeriSeq NIPT Assay
Software v2 i dane w celu analizy danych sekwencjonowania ze sparowanym koricem. VeriSeq NIPT
Assay Software w sposdb ciggty monitoruje i analizuje dane sekwencjonowania oraz generuje
wyniki probek, raporty z przetwarzania i powiadomienia.
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Rysunek 1 VeriSeq NIPT Solution v2 Elementy

Platforma VeriSeq NIPT Microlab STAR Serwer lokalny VeriSeq NIPT

VeriSeq NIPT Workflow Maanager Oprogramowanie VeriSeq NIPT Assay Software

Metoda VeriSeq NIPT Obstuga sekwencjonowania Obstuga analizy

I1zolacja osocza Kwantyfikacja biblioteki

Kontrola zgodnosci

. ) Kolejka analizy
sekwencjonowania
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Moni Kor .
S onceng Procedura analizy NIPT
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Kontrola jakosci analizy
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Generator raportéw, alertéw,
powiadomien e-mail

uzytkownika serwera
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Sekwencer nowej generacji

sekwencerem

. . Dysk lokalny Baza danych
Pula sekwencjonowania

Architektura systemu

Oprogramowanie sterujace »

L

VeriSeq NIPT Solution v2 wykorzystuje laboratoryjng sie¢ lokalng (LAN) w celu potgczenia catego
sprzetu systemu w tej samej podsieci. Korzystanie z sieci LAN umozliwia elastyczne rozmieszczanie
sprzetu i zwiekszanie wydajnosci poprzez podtgczanie dodatkowych sekwenserdéw i/lub stacji
roboczych ML STAR. Ponizsza ilustracja przedstawia przeglad architektury systemu.
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Rysunek 2 VeriSeq NIPT Solution v2 Przeglad architektury
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VeriSeqg NIPT Workflow Manager

Wstep

VeriSeq NIPT Workflow Manager jest instalowany na ML STAR i udostepnia prosty, intuicyjny graficzny
interfejs uzytkownika, ktory automatyzuje przygotowywanie probek krwi zgodnie z VeriSeq NIPT
Solution v2. VeriSeq NIPT Workflow Manager utrzymuje potgczenie danych z VeriSeq Onsite Server v2
na potrzeby przetwarzania i magazynowania, Sledzenia probek i wymuszania logiki procedur.

VeriSeq NIPT Workflow Manager zapewnia dostep do nastepujgcych modutéw oprogramowania,
zwanych réwniez metodami:

* Metoda VeriSeq NIPT
* VeriSeq NIPT Batch Manager
* Ustugi VeriSeq NIPT

Metoda VeriSeq NIPT

Metoda VeriSeq NIPT kieruje automatycznym przetwarzaniem probek w ML STAR. Ta metoda realizuje
nastepujace kroki przetwarzania:

* Wyizolowanie osocza - przenosi 1 ml wyizolowanego osocza z probdéwki do pobierania krwi. Logika
tego procesu powoduje utworzenie partii w VeriSeq NIPT Assay Software. Kazda partia zawiera
dane prébki, takie jak kod kreskowy prébki, typ prébki, typ badania przesiewowego, pozycje dotka
oraz flage dotyczgcg generowania raportu na temat ptci.

* Ekstrakcja cfDNA — oczyszcza cfDNA z 900 pl osocza.

* Przygotowanie bibliotek - powoduje utworzenie z oczyszczonego cfDNA bibliotek, ktére sg
gotowe do sekwencjonowania. Biblioteki zawierajg unikalne indeksy dla kazdej probki w partii.

* Kwantyfikacja biblioteki — okresla stezenie cfDNA przy uzyciu fluorescencyjnego barwnika
interkalujgcego w formacie mikroptytki z 384 dotkami. Ta ptytka zawiera krzywg wzorcowg
znakowanego DNA i duplikaty kazdej prébki z partii. System wykorzystuje nieprzetworzone odczyty
fluorescenciji z czytnika mikroptytek i oblicza stezenia prébek na podstawie krzywej wzorcowej.

* Pulowanie i normalizacja — zapewnia potgczenie bibliotek w pojedyncze pule do
sekwencjonowania. System wykorzystuje poprzednio okreslone stezenia, aby obliczyé
odpowiednie objetosci transferowe dla kazdej probdwki puli. Probéwka puli jest wtedy gotowa do
sekwencjonowania.
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VeriSeq NIPT Batch Manager

VeriSeq NIPT Batch Manager stuzy do zarzagdzania statusami prébek, partii i puli za posrednictwem
interfejsu uzytkownika. System ten umozliwia sledzenie préobek w wielu systemach do manipulacji
ptynami i wielu sekwenserach, a takze za posrednictwem procedury analizy. Aby uzyskac wiecej
informacji na temat procedur przetwarzania prébek, patrz Ulotka dotgczona do opakowania testu
VeriSeq NIPT Solution v2 (nr dokumentu: 1000000078751).

Préobkami mozna zarzgdzaé w procedurze, korzystajgc z trzech réznych kategorii nazywanych
obiektami. Obiekty te zostaty opisane w ponizszej tabeli.

Obiekt  Opis

Prébka  Wynik przetwarzania 1 ml prébki osocza z pojedynczej probdwki z krwig. Probki sag
powigzane z kodem kreskowym probdwki z krwig (kod kreskowy prébki) oraz
z partia.

Partia Ptytka zawierajgca 24, 48 lub 96 probek przetwarzana w procesie ekstrakcji cfDNA
i przygotowania biblioteki.

Pula Znormalizowana i rozcieficzona objeto$¢ podwdjnie indeksowanych bibliotek
przygotowanych do sekwensera. Kazda pula zawiera maksymalnie 48 prébek.

Podczas przetwarzania wzgledem obiektéw moga by¢ wykonywane nastepujgce dziatania:
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Wygenerowany
raport

Dziatanie Obiekt

Uniewaznienie  Probka  Sample
Invalidation
(Uniewaznienie

probki)

Batch
Invalidation
(Uniewaznienie
partii)

Partia

Pool Invalidation
(Uniewaznienie
puli)

Pula

Btad kontroli Probka

jakosci

Sample
Invalidation
(Uniewaznienie
prébki)

Batch
Invalidation
(Uniewaznienie
partii)

Partia

Anulowanie Probka  Sample
Cancellation
(Anulowanie

probki)
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Opis

Prébka oznaczona przez uzytkownika jako
probka, ktéra nie moze by¢ dalej
przetwarzana. W przypadku prébek
uniewaznionych nie jest generowany zaden
wynik testu.

Przyktad: Widoczne przenoszenie komorek
krwi podczas izolowania osocza.

Partia oznaczona przez uzytkownika jako
niewazna. Jesli uniewaznienie partii nastgpi
przed wygenerowaniem puli, uniewaznione
zostang wszystkie probki.

Przyktad: Ptytka upuszczona lub w inny
sposob nieprawidtowo obstugiwana.

Pula oznaczona przez uzytkownika jako
niewazna. Dwa uniewaznienia puli powoduja
uniewaznienie wszystkich probek w danej puli.
Przyktad: Cata objetosé puli zostata uzyta
podczas dwdch zakonczonych
niepowodzeniem operacji wykonanych jedna
po drugie;j.

VeriSeq NIPT Solution v2 automatycznie
oznakowato prébki jako niewazne z powodu
nieprawidtowosci okreslonego wskaznika
kontroli jakos$ci albo po wykryciu przez system
nieprawidtowosci dotyczgcej manipulowania
ptynami.

VeriSeq NIPT Solution v2 automatycznie
oznakowato catg partie jako niewazna.
Przyktad: Awaria systemu podczas
manipulowania ptynami.

Kierownictwo laboratorium oznaczyto prébke
jako anulowana. Nie jest generowany zaden
wynik testu.
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Dziatanie Obiekt Wygenerowany Opis
raport
Edytowanie Probka  Sex Reporting Generowanie raportu dotyczgcego pici
atrybutéw (Raportowanie oznaczone przez uzytkownika jako Yes (Tak),
probki ptci) No (Nie) lub SCA.
« Tak —generowana jest pte¢ prébki
o Nie — pte¢ prébki nie jest generowana
o SCA - zgtaszane sg tylko aneuploidie
chromosomow pici
Probka  Typ probki Typ prébki oznaczony przez uzytkownika jako
Singleton (Cigza pojedyncza), Twin (Cigza
wieloptodowa), Control (Kontrola) lub No
Template Control (NTC) (Kontrola bez
wzorca). Oznaczenie typu ptci dla prébki
bezposrednio wptywa na analize testu. W celu
zapewnienia doktadnych wynikow testu typ
prébki musi by¢ prawidtowo okreslony.
Probka  Screen Type Typ badania przesiewowego oznaczony przez
(Typ badania uzytkownika jako podstawowy (tylko

przesiewowego) chromosomy 21,18,13, X oraz Y) lub
dotyczacy catego genomu (wszystkie
chromosomy).

Po uniewaznieniu, po niepowodzeniu kontroli jakosci lub anulowaniu obiekt nie jest dalej przetwarzany.
Laboratoryjne systemy zarzgdzania informacjg (LIMS) mogg uzywac raportéw uniewazniania probek,
aby wskazaé konieczno$¢ ponownego przetworzenia prébki z probdwki do pobierania krwi.

Wejsciowy arkusz probek

Wejsciowy arkusz probek dostarcza zwigzanych z pacjentem informaciji o prébce, ktdre obejmuja typ
prébki i stan raportowania chromosomow ptci. System wymaga kompletnych informaciji o prébce zanim
bedzie mozna wygenerowac pule sekwencjonowania.

Wejsciowy arkusz prébek musi by¢ plikiem tekstowym rozdzielanym znakami tabulacji (format *.txt).
Nazwy kolumn nagtoéwkéw w pliku muszg by¢ zgodne z nazwami kolumn nagtéwkéw widocznymi

w ponizszej tabeli.
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Kolumna Typ

Wymoé Opis
nagtowka danych Yined 5

batch_name Cigg/pusta Wymagane  Wskazuje nazwe partii probki.
Musi by¢ zgodna z nazwa partii wprowadzong
w metodzie rozpoznawania (Workflow
Manager), aby potwierdzi¢, ze wejsSciowy arkusz
prébek jest powigzany z prawidtowg partia.
Moze zawiera¢ maksymalnie 26 znakdw.
Kolumne mozna pozostawic¢ pusta.
Arkusze prébek bez kolumny batch_name nie sg

akceptowane.
sample_ Ciag Wymagane  Kody kreskowe na probdéwkach z prébkami krwi
barcode tadowanych do ML STAR.

Jesli jako kod kreskowy probki uzywana jest
liczba catkowita, nie powinna przekraczacd

15 cyfr. Alfanumeryczny kod kreskowy probki
moze sie sktada¢ maksymalnie z 32 znakdw.
Nalezy uzywac tylko cyfr, liter, mysInikéw (-)

i znakdw podkreslenia (). W przypadku kodu
kreskowego prébki nie ma znaczenia wielkos$é
liter. Kody kreskowe wrazliwe na wielkos$¢ liter
nie sg uznawane za niepowtarzalne. Kod
kreskowy prébki musi by¢ unikatowy i nie moze
réznic sie tylko kapitalizacjg. Na przyktad nazwy
préobek Sample01i sample01 nie sg unikalne.

sample_type Ciag Wymagane  Wskazuje typ probki do analizy.
Dopuszczalne wartosci to Singleton (cigza
pojedyncza), Twin (cigza wieloptodowa),
Control (kontrola) i NTC.

sex_ Ciag Wymagane  Wskazuje raportowanie chromosomow pici

chromosomes ptodu.
Dopuszczalne wartosci to ,yes” (raportu;j), ,no”
(nie raportuj) i ,sca” (raportuj tylko aneuploidie
chromosomow ptci).

screen_type Ciag Wymagane  Wskazuje typ badania przesiewowego do

analizy. Dopuszczalne wartosci to ,basic”
(podstawowe) i ,genomewide” (caty genom).

Wejsciowy arkusz prébek jest przesytany podczas izolacji osocza lub pulowania za pomocg Batch
Managera. Dla prébek NTC system automatycznie stosuje kody kreskowe, typ badania przesiewowego,
typ probki i raportowanie ptci. Wymagane sg rézne informacje w zaleznosci od tego, czy arkusz prébki
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jest przesytany podczas izolacji osocza czy pulowania. Informacje o prébkach sg potwierdzane podczas
procesu przesytania probek. Workflow Manager nie sprawdza zlecenia prébki. Prébki przestane
podczas izolacji osocza muszg zawierac wszystkie probki w partii z wyjgtkiem NTC. Podczas pulowania
system zgda wszelkich brakujgcych informacji o prébce, ktdre nie zostaty przestane podczas izolacji
osocza, nawet w przypadku NTC (tj. chromosom pfci i typ badania przesiewowego).

/N PRZESTROGA

Aby unikng¢ bteddw, nie nalezy podawaé zadnych informacji o prébce lub wierszach
w przypadku prébek NTC w arkuszu probek podczas izolacji osocza.

Mozna kontrolowac tadowanie probek dla wszystkich probek w partii wygenerowanej przez LIMS lub
dla okreslonych prébek, ktére wymagajg ponownego testowania. W przypadku tadowania prébek do
celow ponownego badania nalezy wypetni¢ pozostate otwarte pozycje dostepnymi probkami.

Wybierz jedng z nastepujacych strategii korzystania z arkuszy probek:
* Partie zdefiniowane wstepnie (partie utworzone przez system LIMS)

* Tworzenie partii ad hoc (partie utworzone w VeriSeq NIPT Workflow Manager)

Partie wstepnie definiowane

Mozna uzy¢ LIMS do utworzenia partii przed rozpoczeciem przetwarzania prébki. W partiach
zdefiniowanych wstepnie wszystkie probki sg juz powigzane z partig, zanim zostang zatadowane do
aparatu ML STAR. Arkusz probek przestany podczas izolacji osocza zawiera wszystkie préobki w partii
wraz z informacjami o tych prébkach. Arkusze prébek dla partii utworzonych w LIMS muszg zawierad
wartosci w kolumnie Batch ID (Identyfikator partii). Dotgczenie identyfikatora partii zapewnia, ze na
poczatku przetwarzania w oprogramowaniu Workflow Manager wprowadzono recznie prawidtowy
identyfikator (nazwe) partii.

Zaletg tego podejscia jest zablokowanie zatadowanych prébek, poniewaz system wymaga, aby
wszystkie prébki w arkuszu byty zawarte w partii. Nie sg wymagane zadne dodatkowe informacje.
Laboratorium moze przejs¢ do raportu koncowego bez wprowadzania dodatkowych danych.

Cechy i wymagania wstepnie zdefiniowanego podejscia do partii sg nastepujace.

* Zapewnia petng kontrole nad zawartoscig partii.

* Zapobiega zatadowaniu niewtasciwych prébek.

* Wymagane jest utworzenie przez system partii z zapaséw (zaawansowany system LIMS).

* Moze by¢ wymagane, aby personel laboratorium pobrat wtasciwe préobki z magazynu. Ewentualnie
wymagany jest zaawansowany system przechowywania probek.

Partie ad hoc

Partie mozna tworzy¢ w laboratorium, fizycznie gromadzac probdwki z probkami i tadujac je do
ML STAR podczas izolacji osocza. Nie jest wymagane wczesniejsze powigzanie prébki z partia.
Uzytkownik okresla, ktére prébki nalezy uwzgledni¢ w partii.
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Po wyswietleniu monitu przez Workflow Manager uzytkownik wybiera opcje No Sample Sheet (Brak
arkusza prébek) podczas izolacji osocza. Workflow Manager kojarzy zatadowane prébki z recznie
wprowadzonym identyfikatorem partii i generuje raport z zainicjowania partii.

Cechy i wymagania podejscia do grupowania ad hoc sg nastepujace.
* Niejest wymagane uzywanie systemu LIMS ani arkusza prébek.
* Uzytkownik moze modyfikowad raport z zainicjowania partii, wprowadzajac informacje dotyczace

typu prébki, typu badania przesiewowego i ptci do przestania podczas pulowania. Prébki mozna
doda¢ w dowolnym momencie.

* Brak automatycznej kontroli nad tym, ktére prébki wigczono do partii. Istnieje ryzyko zatadowania
niewtasciwej probki.

* Konieczne jest przestanie danych dotyczacych prébek podczas pulowania.

Edytowanie atrybutow probki

W dowolnym momencie przed rozpoczeciem sekwencjonowania mozna uzy¢ modutu VeriSeq NIPT
Batch Manager, aby zmieni¢ atrybuty pojedynczej prébki: raportowanie chromosoméw pici, typ badania
przesiewowego i typ probki.

1. Przejdz do modutu Batch Manager. Szczego6towe informacje mozna znalez¢ w czesci Dostep do
obszaru Batch Manager na stronie 11.

2. Wprowadz identyfikator partii i nazwe uzytkownika lub inicjaty operatora, a nastepnie wybierz
przycisk OK.

Na schemacie ptytki z partig wybierz pozycje dotka powigzanego z prébka.

4. Upewnij sie, ze wyswietlana jest wiasciwa prébka, a nastepnie wybierz atrybut Sample Type (Typ
probki) z listy rozwijanej Sample Type (Typ probki).

5. Wybierz atrybut Sex Reporting (Raportowanie pici) z listy rozwijanej Sex Reporting (Raportowanie
ptci).

6. Wybierz atrybut Screen Type (Typ badania przesiewowego) z listy rozwijanej Screen Type (Typ
badania przesiewowego).

7. Wybierz Edit (Edytuj).

Uniewaznienie probki, partii i puli

W zaleznosci od etapu przetwarzania prébek uzytkownik moze uniewazni¢ pojedynczg prébke, partie
albo pule prébek. Po uniewaznieniu prébka, partia albo pula nie jest dalej przetwarzana.

W celu uniewaznienia co najmniej jednej prébki nalezy w dowolnym momencie, przed wygenerowaniem
raportu z testu, uzy¢ metody VeriSeq NIPT lub modutu Batch Manager.

Uniewaznienie za pomocg metody VeriSeq NIPT

Aby uniewazni¢ prébki, nalezy wykonac¢ nastepujgce czynnosci podczas przetwarzania prébki.
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1. W oknie Well Comments (Komentarze do dotka), na koncu kazdego procesu oprogramowania
Workflow Manager, wybierz poszczegdlne dotki do oznaczenia jako niepowodzenie, a nastepnie
wybierz przycisk OK.

2. Wybierz co najmniej jedng adnotacje z menu rozwijanych albo zaznacz pole wyboru Other (Inne)
i wprowadz komentarz.

3. Zaznacz pole wyboru Fail Sample (Oznacz prébke jako niepowodzenie), a nastepnie wybierz
przycisk OK.

4. Potwierdz, ze system ma oznaczy¢ probke jako niepowodzenie.

Uniewaznienie za pomocg modutu Batch Manager

Za pomocg modutu Batch Manager mozna uniewaznic:
* prébke;
* partig, zanim zostanie zakoriczony etap puli;

* pule prébek po zakofczeniu etapu puli, a przed wygenerowaniem raportu z testu.

UWAGA Przed uruchomieniem modutu Batch Manager nalezy przerwac¢ wszelkie wykonywane
metody.

Dostep do obszaru Batch Manager

Aby uzyskac dostep do obszaru Batch Manager, wykonaj jedng z nastepujgcych czynnosci:
* W obszarze App Launcher (Uruchamianie aplikacji) wybierz opcje VeriSeq NIPT Batch Manager.
* Nakomputerze podtgczonym do sieci przejdz do lokalizacji C: \Program Files

(x86) \HAMILTON\Methods\VeriSeqgNIPT i otwodrz plik metody Batch Manager (VeriSegNIPT
Batch Manager.med) przy uzyciu narzedzia Hamilton Run Controller.

Sample Invalidation (Uniewaznienie probki)

1. Przejdz do modutu Batch Manager.

2. Wprowadz identyfikator partii i nazwe uzytkownika lub inicjaty operatora, a nastepnie wybierz
przycisk OK.

3. Na schemacie ptytki z partig wybierz pozycje dotka powigzanego z prébka, dla ktdrej wystagpito
niepowodzenie.

4. Sprawdz, czy wyswietlana jest wtasciwa probka, a nastepnie wybierz opcje Invalidate Sample
(Uniewaznij prébke).

5. Wopisz przyczyne niepowodzenia i wybierz opcje Invalidate (Uniewaznij).
Na schemacie ptytki z partig kolor uniewaznionej prébki ulegnie zmianie z zielonego na czerwony,
a etykieta statusu ulegnie zmianie z etykiety statusu poprawnego na etykiete niepowodzenia.
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Batch Invalidation (Uniewaznienie partii)

Przejdz do modutu Batch Manager.

Wprowadz identyfikator partii i nazwe uzytkownika lub inicjaty operatora, a nastepnie wybierz
przycisk OK.

Na schemacie ptytki z partig wybierz opcje Invalidate Batch (Uniewaznij partig).

Wopisz przyczyne niepowodzenia i wybierz opcje Invalidate (Uniewaznij).

Jesli w partii nie ma waznych puli, wszystkie probki na schemacie ptytki z partig zmienig kolor
z zielonego na czerwony. Wazne pule w ramach partii zachowajg waznos¢.

Pool Invalidation (Uniewaznienie puli)

Przejdz do modutu Batch Manager.
Wopisz identyfikator partii i nazwe uzytkownika lub inicjaty operatora, a nastepnie wybierz opcje Pool
Manager (Menedzer puli).

Zeskanuj kod kreskowy puli.
Wprowadz nazwe uzytkownika lub inicjaty operatora, a nastepnie wybierz przycisk OK.

Wopisz przyczyne niepowodzenia i wybierz opcje Invalidate (Uniewaznij).

Przesytanie arkusza probki

Uzytkownik moze przesta¢ arkusz probki zawierajgcy informacje o probce, korzystajgc z modutu Batch
Manager. Uzyj tej funkcji, aby przesta¢ lub zmienié informacje o prébkach w duzych zestawach.

1.
2.

3.
4.

Przejdz do modutu Batch Manager.

Wprowadz identyfikator partii i nazwe uzytkownika lub inicjaty operatora, a nastepnie wybierz
przycisk OK.

Wybierz opcje Upload New Sample Sheet (Przeslij nowy arkusz prébki).

Przejdz do zgdanego arkusza probki i zaznacz go, a nastepnie wybierz przycisk OK.

Szczegotowe informacje na temat informaciji, ktére nalezy uwzgledni¢ w arkuszu prébek, mozna
znalez¢ w czesci Wejsciowy arkusz probek na stronie 7.

Sample Cancellation (Anulowanie proébki)

1.
2.
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PrzejdZ do modutu Batch Manager.

Wprowadz identyfikator partii i nazwe uzytkownika lub inicjaty operatora, a nastepnie wybierz
przycisk OK.

Na schemacie ptytki z partig wybierz pozycje dotka powigzanego z anulowang prébka.
Sprawdz, czy wyswietlana jest wtasciwa prébka, a nastepnie wybierz opcje Cancel Sample (Anuluj
prébke).
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5. Wprowadz przyczyne niepowodzenia i wybierz przycisk Cancel (Anuluj).
Na schemacie ptytki z partig kolor anulowanej prébki ulegnie zmianie z zielonego na czerwony.

Ustugi VeriSeq NIPT

VeriSeq NIPT Services (ustugi) obejmuja kilka narzedzi, ktére sg uzywane na potrzeby konfiguracji
i weryfikacji ML STAR oraz Workflow Manager. Te narzedzia nie sg wymagane do normalnej pracy
systemu, ale moga by¢ wymagane, aby utatwi¢ personelowi dziatu pomocy technicznej lllumina lub
Hamilton rozwigzywanie problemoéw z systemem. Te narzedzia sg takze stosowane w celu
dostosowania parametréw w zwigzku z dryftem gestosci klastra.

Uruchamianie ustug VeriSeq NIPT Services

Przed wykonaniem ustug nalezy zamkng¢ wszystkie uruchomione metody.
Aby uzyskac dostep do ustug VeriSeq NIPT Services, nalezy wykona¢ jedng z nastepujgcych czynnosci:
* W obszarze App Launcher (Uruchamianie aplikacji) wybierz opcje VeriSeq NIPT Services.

* Nakomputerze podtgczonym do sieci przejdz do lokalizacji C: \Program Files
(x86) \HAMILTON\Methods\VeriSeqNIPT i otwdrz plik metody VeriSeq NIPT Services
(VeriSegNIPT Service.med) przy uzyciu narzedzia Hamilton Run Controller.

Narzedzia Ustug umozliwiaja:

* Individual Tests (Testy indywidualne) — testy komponentdéw uzywane do rozwigzywania probleméw
z ML STAR

* Service Tools (Narzedzia serwisowe) — narzedzia stuzgce do konfigurowania oprogramowania
Workflow Manager.

Testy indywidualne

Aby utatwié rozwigzywanie probleméw ze sprzetem napotykanych przez Workflow Manager, mogg by¢
wymagane nastepujgce testy systemu.

Test systemu Opis

Barcode/Autoload (Kod Testy umozliwiajgce prawidtowg konfiguracje platformy systemu,
kreskowy/automatyczne  narzedzia AutoLoader i funkcji skanowania kodéw kreskowych.
tadowanie)

CPAC Testowanie dziatania systemoéw ogrzewania platformy CPAC.
Sprawdzana jest tez prawidtowos$¢ potgczenia przewodami
poszczegdlnych jednostek z jednostka sterujaca.
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Test systemu
BVS Vacuum (Préznia
BVS)

Independent Channel
(Niezalezny kanat)

iSwap

96-Head (Gtowica 96)

Opis
Testowanie dziatania podstawowego systemu prézniowego (BVS,

Basic Vacuum System) platformy, aby potwierdzi¢ jego dziatanie
i mozliwosc¢ osiggania cisnienia operacyjnego.

Testowanie dziatania niezaleznych kanatéw pipetujgcych.
Umozliwia wykonanie testu zatrzymywania cieczy, aby wykry¢
kapanie kanatéw pipetujgcych i okresli¢ spéjnosé dozowanych
objetosci.

Testowanie dziatania ramienia robotycznego iSwap i potwierdzenie
gtéwnych wyuczonych pozycji platformy.

Testowanie dziatania gtowicy pipetujgcej CO-RE 96. Umozliwia
wykonanie testu zatrzymywania cieczy, aby wykry¢ kapanie
kanatéw pipetujagcych i okresli¢ spdjnos¢ dozowanych objetosci.

Wykonaj poszczegdine testy w nastepujgcy sposob.

1. Woybierz okreslony test do wykonania.

UWAGA Funkcja Full I0Q Execution wykonuje kolejno wszystkie szes¢ testow.

2. Postepuj zgodnie z instrukcjami wys$wietlanymi na ekranie, notuj obserwacje dotyczace dziatania

sprzetu i wszystkie btedy systemu, ktdre wystapia.

Po zakonczeniu wybierz opcje Abort (Przerwij), aby zamkngé obszar testéw.

4. Jesliwymagane jest dostarczenie dziennikdw $ledzenia systemu wygenerowanych podczas testu,

sg one dostepne w lokalizacji C: \Program Files (x86)\HAMILTON\LogFiles izaczynaja sie od
zapisu VeriSegNIPT Services.
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Service Tools (Narzedzia serwisowe)

Services Tools (Narzedzia serwisowe) umozliwia konfigurowanie oprogramowania Workflow Manager
i niektérych parametréw oznaczen.

Test systemu Opis
Konfiguracja Konfiguruje i testuje potgczenie miedzy VeriSeq NIPT Workflow Manager a
serwera VeriSeq NIPT Assay Software. Odpowiednia komunikacja miedzy tymi

systemami jest wymagana do prawidtowego dziatania oprogramowania
Workflow Manager.

Narzedzie Stuzy do resetowania domysinego stezenia biblioteki.
Assay

Configuration

(Konfiguracja

oznaczenia)

Deck Teach Stuzy do importowania wyuczonych pozycji z platformy z pliku, a takze do
Tool (Narzedzie ich eksportowania.

uczenia

platformy)

Konfiguracja serwera

Jesli adres sieciowy serwera lokalnego VeriSeq Onsite Server v2 ulegnie zmianie, nalezy skierowaé
Workflow Manager na ten nowy adres:

1. Zmenu Services Tools (Narzedzia serwisowe) wybierz opcje Server Configuration (Konfiguracja
serwera).

Zaktualizuj adres URL, wprowadzajgc nowy adres Serwer lokalny.

3. Wybierz opcje Test Connection (Testuj potgczenie), aby wysta¢ wiadomosé testowa.
Jesli ta wiadomos¢ nie zostanie odebrana, skontaktuj sie z dziatem pomocy technicznej lllumina.

4. Na ekranie System Configuration (Konfiguracja systemu) wybierz przycisk OK, a nastepnie przycisk
Apply (Zastosuj), aby zapisac ten nowy adres.

W przypadku aktualizacji adresu sieciowego nalezy réwniez zaktualizowac certyfikat Secure Sockets
Layer (SSL) dla komputera PC, na ktérym uruchomione jest oprogramowanie Workflow Manager.
Uzyskaj dostep do VeriSeq NIPT Assay Software v2 za posrednictwem tego komputera PC, a nastepnie
zapoznaj sie z sekcjg Pobieranie i instalacja certyfikatu SSL na stronie 35.

Tylko inzynierowie serwisu lllumina mogg zaktualizowa¢ hasto automatyzacji dla ML STAR. Przed
zmiang hasta przechowywanego na serwerze za posrednictwem interfejsu internetowego nalezy
upewni¢ sie, ze cztonek zespotu serwisowego lllumina zaktualizowat hasto ML STAR. Jesli
zaktualizujesz hasto w interfejsie sieciowym serwera bez jego aktualizacji w ML STAR, sprawisz, ze
system bedzie bezuzyteczny.
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Narzedzie Assay Configuration (Konfiguracja oznaczenia)

Ponadto narzedzie Assay Configuration (Konfiguracja oznaczenia) umozliwia zmiane wartosci innych
parametrow:

Stezenie biblioteki docelowej — ustawia domysing wartos¢ stezenia bibliotek w pulach system
sekwencjonowania w Workflow Manager. Wartosci stezenia sg stosowane w cyklu podczas procesu
pulowania. Wiecej informacji mozna znalez¢ w Ulotka dotgczona do opakowania testu VeriSeq NIPT
Solution v2 (nr dokumentu: 7000000078751).

Dla parametru Default Sex Chromosome Reporting (Domysine raportowanie chromosomoéw pici) -
To ustawienie okresla, jaki atrybut przypisa¢ do prébek, gdy w trakcie przygotowywania prébki
zostanie wybrany przycisk Use Default (Uzyj ustawienh domysinych). Ustawié¢ ten parametr na Tak
lub Nie.

Screen Type (Typ badania przesiewowego) — okresla badania przesiewowego dla prébki. Ustawié
ten parametr na Podstawowy lub Genomewide.

Skonfigurowac parametry oznaczenia w nastepujgcy sposob.

1.

Wybrac opcje Assay Configuration (Konfiguracja oznaczenia) i skonfigurowac parametry w razie
potrzeby.

* Podad¢ wymagang wartos$¢ w polu Target Library Concentration (pg/ul) (Docelowe stezenie
biblioteki, pg/ul).

*  Wybraé wymagang warto$¢ w polu Default Sex Chromosome Reporting (Domysine
raportowanie chromosomow ptci).

*  Wybraé¢ wymagang warto$¢ w polu Screen Type (Typ badania przesiewowego).

Wybra¢ opcje Apply (Zastosu;j).

Deck Teach Tool (Narzedzie uczenia platformy)

Podczas rozwigzywania probleméw moze by¢ konieczne wyeksportowanie wyuczonych wartosci
pozycji. Narzedzie Deck Teach Tool (Narzedzie uczenia platformy) umozliwia wygenerowanie listy
pozycji wraz z odpowiadajgcymi im wartosciami.

1.
2.
3.

Wybrac opcje Deck Teach Tool (Narzedzie uczenia platformy).

Wybrac¢ Export (Eksport).

Lokalizacja wyjsciowa jest domyslnie ustawiona na podang lokalizacje. Wybrac¢ lokalizacje domysing
lub wyjsciowg pliku tekstowego zawierajgcego wyuczone pozycje platformy.

Nacisng¢ OK.

Narzedzie Deck Teach Tool (Narzedzie uczenia platformy) zapisze plik tekstowy zawierajgcy

wartosci odpowiadajgce wszystkim wyuczonym pozycjom laboratoryjnych materiatéw
eksploatacyjnych na potrzeby instalacji oprogramowania Workflow Manager.

Wybierz opcje Cancel (Anuluj), aby powrdécic¢ do ekranu Method Selection (Wybdr metody).
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Next-Generation Sequencing System

Wstep

system sekwencjonowania nowej generacji generuje odczyty sekwencjonowania dla wszystkich prébek
w puli bibliotek oznaczonych ilosciowo i integruje sie z VeriSeq NIPT Solution v2 za posrednictwem
Serwer lokalny. Dane sekwencjonowania sg oceniane przez modut Analysis Handler (Obstuga analizy)
oprogramowania VeriSeq NIPT Assay Software.

Podczas integracji system sekwencjonowania nowej generacji z VeriSeq NIPT Solution v2 nalezy
rozwazy¢ nastepujgce kwestie:

* Integracja magazynu danych.
*  Wydajnos¢ analizy.

* Ograniczenia w ruchu sieciowym.

Pula sekwencjonowania

VeriSeq NIPT Assay Software wymaga system sekwencjonowania nowej generacji, ktéry moze
generowac dane sekwencjonowania wzgledem przygotowanej puli biblioteki odpowiednio do
ponizszych specyfikaciji:

* Generowanie 2 x 36 odczytéw w trybie sparowanych koncéw.
* Kompatybilny z adapterami indeksujgcymi w Zestaw do przygotowania prébek VeriSeq NIPT.
* Dwukanatowa analiza biochemiczna.

* Automatyczne tworzenie plikdw rozpoznawania nukleotydéw (BCL).

Integracja przechowywania danych

Typowy przebieg sekwencjonowania dla VeriSeq NIPT Solution v2 wymaga 25-30 GB danych w system

sekwencjonowania nowej generacji. Rzeczywisty rozmiar danych moze sie rézni¢ w zaleznosci od

ostatecznej gestosci klastra. Serwer lokalny zapewnia ponad 7,5 TB miejsca do magazynowania, co

wystarcza na okoto 300 przebiegéw (7500/25 = 300).

W celu przechowywania danych nalezy odwzorowac system sekwencjonowania nowej generacji na

Serwer lokalny w jeden z nastepujgcych sposobdw:

* Uzyj Serwer lokalny jako tymczasowego repozytorium danych. W tej konfiguracji aparat jest
mapowany bezposrednio na serwer, a dane sg przechowywane na dysku lokalnym.
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* W laboratoriach o duzej wydajnosci nalezy uzy¢ urzgdzenia pamigci masowej podtgczonego do
sieci (NAS). Sknfigurowac¢ system sekwencjonowania nowej generacji do przechowywania danych
sekwencjonowania bezposrednio w okreslonej lokalizacji na NAS.

W takim przypadku skonfigurowaé Serwer lokalny do monitorowania okreslonej lokalizacji NAS, co
umozliwia monitorowanie spodziewanych przebiegéw sekwencjonowania. Mozna dodac wiele
system sekwencjonowania nowej generacjis w celu zwiekszenia przepustowosci prébki. Wiecej
informacji na temat sposobu mapowania serwera na urzagdzenie NAS zawiera czes¢ Zarzadzanie
udostepnianym dyskiem sieciowym na stronie 32.

Wiecej informacji na temat sposobu mapowania system sekwencjonowania nowej generacjis na serwer
lub urzadzenie NAS zawiera podrecznik uzytkownika systemu.

Wydajnos¢ analizy

Procedura analizy VeriSeq NIPT umozliwia zazwyczaj przetworzenie danych jednego
sekwencjonowania w ciggu okoto 5 godzin. Rozbudowujgc laboratorium pod kgtem wydajnosci analizy
prébek, nalezy wzigé¢ pod uwage, ze jeden serwer moze przetworzy¢ maksymalnie cztery przebiegi na
dzien, czylitgcznie 48 probek x 4 = 192 prébki dziennie. Aby dowiedzie¢ sie wiecej o rozwigzaniach
zwiekszajgcych wydajnosé, nalezy sie skontaktowac z dziatem pomocy technicznej lllumina.

Ograniczenia ruchu sieciowego

VeriSeq NIPT Solution v2 wykorzystuje sie¢ lokalng laboratorium (LAN) do przesytania danych miedzy
system sekwencjonowania nowej generacji, Serwer lokalny a NAS (jesli skonfigurowano).
Rozbudowujac laboratorium pod katem wydajnosci analizy probek, nalezy wzig¢ pod uwage
ograniczenia ruchu w infrastrukturze IT:

* Srednia szybko$é przesytu 25 GB danych, ktdre sg generowane w ciggu okoto 10 godzin, wynosi
okoto 0,7 MB/s na system sekwencjonowania.

* Infrastruktura laboratoryjna moze réwniez obstugiwac inne Zrddta ruchu sieciowego, ktéry nalezy
uwzglednic.

Modut VeriSeq NIPT Local Run Manager

W przypadku korzystania z modutu VeriSeq NIPT Local Run Manager system sekwencjonowania nowej
generacji nalezy przygotowac sie do sekwencjonowania w nastepujgcy sposob.

1. W Modut VeriSeq NIPT Local Run Manager wybierz Create run (Utworz przebieg).
2. Z menu rozwijanego wybierz opcje VeriSeq NIPT.
3. Wypetnij ponizsze pola:

* Nazwa serii (musi by¢ nowa i unikatowa)
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* Run Description (Opis przebiegu) (opcjonalnie)
* Pool Barcode (Kod kreskowy puli)
/N PRZESTROGA

Kod kreskowy puli wprowadzony w module Local Run Manager musi by¢ zgodny z kodem
kreskowym puli wprowadzonym w Workflow Manager. Nieprawidtowe konfiguracje
przebiegu sg odrzucane przez VeriSeq NIPT Assay Software i mogg wymagacd
ponownego sekwencjonowania. Kody kreskowe puli muszg by¢ nowe i niepowtarzalne.
Wczesniej zeskanowane kody kreskowe nie mogg by¢ ponownie wykorzystane, nawet
jesli nie nastgpito zdarzenie pulowania. Ponownie zainicjowane partie wymagajg czystej,
niezarejestrowanej probdéwki. Analiza nie powiedzie sig, jesli kod kreskowy jest powigzany
z wczesniej analizowanag partig lub przerwanymi zdarzeniami pulowania.

4. Wybraé opcje Save Run (Zapisz przebieg).
Po zakonczeniu konfigurowania przebiegu mozna zainicjowac przebieg za pomoca
oprogramowania aparatu.
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VeriSeq NIPT Assay Software v2
Wstep

VeriSeq NIPT Assay Software v2 generuje statystyki w celu oceny liczby kopii chromosomoéw

z testowanych probek oraz udostepnia okreslenie aneuploidii chromosomoéw wybranych do analizy.
Wybdr chromosoméw do analizy jest zalezny od typu wybranego badania przesiewowego, ktére moze
by¢ podstawowe (chromosomy 21,18, 13, X oraz Y) albo catego genomu (wszystkie chromosomy).

W przypadku wyboru opcji badania catego genomu oprogramowanie wykonuje rowniez testy pod kagtem
obecnosci subchromosomowych regiondw przyrostu lub utraty liczby kopii w autosomach. Aparat do
sekwencjonowania nowej generacji generuje dane wej$ciowe do analizy w postaci odczytéw w trybie
sparowanych koncéw, ktére obejmujg 36 par zasad.

VeriSeq NIPT Assay Software v2 dziata na VeriSeq Onsite Server v2. Serwer lokalny jest centralnym
elementem VeriSeq NIPT Solution v2 i dziata jako punkt potgczenia miedzy VeriSeq NIPT Workflow
Manager, system sekwencjonowania nowej generacji a uzytkownikiem.

VeriSeq NIPT Assay Software dopasowuje odczyty do referencyjnego genomu ludzkiego i wykonuje
wzgledem odczytéw analizy stuzgce do dopasowania do unikalnej lokalizacji lub unikalnego potozenia
na genomie. VeriSeq NIPT Assay Software wyklucza zduplikowane odczyty i potozenia, ktére sg
powigzane z wysokg zmiennoscig pokrycia wsrdd probek euploidalnych. Dane sekwencjonowania sg
normalizowane wzgledem zawartosci nukleotyddéw oraz w celu korygowania efektu serii i innych zrédet
niepozadanej zmiennosci. Informacje na temat dtugosci fragmentu cfDNA sg uzyskiwane z odczytow
sekwencjonujgcych w trybie sparowanych koncéw. Dodatkowo VeriSeq NIPT Assay Software ocenia
statystyki pokrycia sekwencjonowaniem znanych regionéw przeznaczonych do wzbogacenia w cfDNA
ptodu lub matki. Dane wygenerowane z analizy dtugosci i pokrycia fragmentéw sg uzywane do
oszacowania frakcji ptodowej (ang. FF) dla kazdej prébki.

W przypadku kazdej opcji badania przesiewowego wybranej dla prébki z menu testéw VeriSeq NIPT
Assay Software generuje raport dotyczacy tego, czy anomalia zostata wykryta, czy nie.

W podstawowym badaniu przesiewowym wszystkie anomalie sg aneuploidiami. W przypadku badania
przesiewowego catego genomu anomalia moze by¢ aneuploidig lub czesciowg delecjg albo duplikacja.

Elementy VeriSeq NIPT Assay Software

VeriSeq NIPT Assay Software stale analizuje i monitoruje nowe dane sekwencjonowania w miare ich
dodawania do folderu wejsciowego w Serwer lokalny. W przypadku rozpoznania nowego
sekwencjonowania wyzwalany jest hastepujgcy przeptyw.
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Rysunek 3 Diagram przeptywu danych

Monitorowanie

Wykryto nowy

folder danych
sekwencjonowania

N

Sekwencjonowanie

Oczekiwanie na
zakoniczenie
sekwencjonowania

Kontrola jakosci

Dane kontroli jakosci
sekwencjonowania

Analiza

Kolejka
sekwencjonowania
do analizy

Raportowanie

Generowanie
raportow

Kontrole wstepne
sekwencjonowania

Uruchom analize
(Sprébuj ponownie
3 razy), jesli nie
powiodto sie

Kontrola jakosci
sekwencjonowania
nie powiodta sie.
Powiadom uzytkownika

Niepowodzenie kontroli
wstepnej. Powiadom
uzytkownika

Uptynat limit czasu
sekwencjonowania.
Powiadom uzytkownika

Wykonanie analizy
nie powiodto sie.
Powiadom uzytkownika

Wygenerowanie raportu
nie powiodto sig.
Powiadom uzytkownika

)

1. Monitorowanie — wstepnie sprawdza poprawno$é nowego sekwencjonowania. Gdy
oprogramowanie wykryje nowg serie sekwencjonowania, przeprowadzane sg nastepujace kontrole
waznosci:

a. Sprawdza, czy parametry przebiegu sg zgodne z oczekiwanymi wartosciami.

b. taczy komdrke przeptywowa ze znang istniejgcg probdwka puli.

c. Potwierdza, ze pula nie zostata wczesniej przetworzona. System nie zezwala na powtérki.
Jesli ktérakolwiek z tych kontroli zakonczy sie niepowodzeniem, uzytkownik zostanie o tym
powiadomiony za posrednictwem systemu powiadomien e-mail oraz przez dziennik alertéw
w internetowym interfejsie uzytkownika.

2. Sekwencjonowanie - stale monitoruje, czy sekwencjonowanie zostato zakonczone. Ustawiony jest
licznik czasu, ktéry okresla limit czasu na zakonczenie przebiegu. Jesli ten limit czasu uptynie,
uzytkownik zostanie o tym powiadomiony za posrednictwem systemu powiadomien e-mail oraz
przez dziennik alertéw w internetowym interfejsie uzytkownika.

3. Kontrola jakosci — sprawdza pliki kontroli jakosci InterOp wygenerowane przez system
sekwencjonowania. VeriSeq NIPT Assay Software sprawdza tgczng liczbe klastrow, gestos¢ klastra
oraz odczytuje wyniki jakosSciowe. Wskazowki dotyczgce interpretacji wskaznikéw kontroli jakosci
InterOp mozna znalez¢ w Podreczniku uzytkownika Sequencing Analysis Viewer (nr dokumentu
15020619). Jesli kryteria kontroli jakos$ci nie zostang spetnione, uzytkownik jest o tym
powiadamiany za posrednictwem systemu powiadomien e-mail oraz przez dziennik alertéow
w internetowym interfejsie uzytkownika.

4. Analiza - zarzadza kolejkg analiz dla wielu sekwencjonowan wygenerowanych przez rézne
urzadzenia skonfigurowane z serwerem. Serwer przetwarza pojedyncze zadanie analizy zgodnie
z zasadg kolejki FIFO (ang. First In, First Out), czyli , pierwszy na wejsciu, pierwszy na wyjsciu”. Po
pomyslnym zakonczeniu jednej analizy nastepuje uruchomienie nastepnej zaplanowanej analizy
z kolejki. Jesli analiza nie powiedzie sie lub uptynie limit jej czasu, VeriSeq NIPT Assay Software

Dokument nr 1000000067940 wer. 09
DO STOSOWANIA W DIAGNOSTYCE IN VITRO.

21



Instrukcja obstugi VeriSeq NIPT Solution v2 -1VD

automatycznie ponownie uruchamia analize maksymalnie trzy razy. Po kazdym niepowodzeniu
uzytkownik jest powiadamiany za posrednictwem systemu powiadomien e-mail oraz przez dziennik
alertow w internetowym interfejsie uzytkownika.

Raportowanie — generuje raport, ktéry zawiera wyniki ostateczne po zakoriczeniu analizy. Jesli na
skutek niepowodzenia raporty nie zostang wygenerowane, uzytkownik jest o tym powiadamiany za
posrednictwem systemu powiadomien e-mail oraz przez dziennik alertow w internetowym
interfejsie uzytkownika.

Zadania VeriSeq NIPT Assay Software

VeriSeq NIPT Assay Software wykonuje zaréwno zadania automatyczne, jak i inicjowane przez
uzytkownika.

Zadania automatyczne

VeriSeq NIPT Assay Software wykonuje nastepujgce zadania automatyczne:

Dokument nr 1000000067940 wer. 09

Sortowanie i przechowywanie dziennikdw dotyczacych przygotowania probek — tworzenie
zestawu plikdw wyjsciowych na koniec kazdego etapu iich przechowywanie w folderze
ProcessLogs znajdujgcym sie w folderze wyjsciowym. Szczegdtowe informacje mozna znalez¢é w
czesci Struktura pliku raportow na stronie 511w czesci Raporty dotyczace przetwarzania na stronie
79

Generowanie alertéw, wiadomosci e-mail i powiadomien o raportach — monitorowanie stanu
waznosci partii, puli i prébki podczas etapdw przygotowania probki oraz kontroli jakosci danych
sekwencjonowania i wynikéw analizy poszczegdinych probek. Na podstawie tych kontroli VeriSeq
NIPT Assay Software ustala, czy kontynuowac przetwarzanie i czy zgtasza¢ wyniki. VeriSeq NIPT
Assay Software konczy przetwarzanie, jesli partia lub pula zostanie uznana za niewazng na
podstawie wynikéw kontroli jakosci. Nastepuje wystanie powiadomienia e-mail do uzytkownika,
wygenerowanie raportu i zarejestrowanie alertu w internetowym interfejsie uzytkownika.

Analiza danych sekwencjonowania — analiza nieprzetworzonych danych sekwencjonowania
poszczegdlnych prébek multipleksowanych w puli przy uzyciu zintegrowanego NIPT Analysis
Software. VeriSeq NIPT Assay Software okresla wyniki dotyczace aneuploidii dla kazdej probki.
System nie zgtasza wynikdw prébek uniewaznionych lub anulowanych przez uzytkownika.

W przypadku probek, ktére nie spetniajg kryteriow kontroli jakosci, podawane jest precyzyjne
uzasadnienie niepowodzenia, natomiast wyniki takiej prébki zostajg wstrzymane. Wiecej informac;ji
mozna znalez¢é w NIPT Report (Raport NIPT) na stronie 58.

Generowanie pliku wynikow — przedstawienie wynikéw prébki w formacie pliku z wartosciami
rozdzielonymi znakami tabulacji, ktéry jest zapisywany w folderze wyjsciowym. Wiecej informac;ji
mozna znalez¢ w NIPT Report (Raport NIPT) na stronie 58.

Generowanie raportow — VeriSeq NIPT Assay Software generuje uzupetniajgce informacje
dotyczace wynikéw, powiadomienia i raporty dotyczace przetwarzania. Wiecej informacji mozna
znalez¢ w czesci Raporty systemowe na stronie 51.
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Uniewaznienie probki, puli i partii

Uniewaznienie probki - VeriSeq NIPT Assay Software oznacza poszczegdlne prébki jako
nieprawidtowe, gdy uzytkownik:

*  Woyraznie uniewazni prébke.

* Uniewazni catg ptytke podczas przygotowywania biblioteki przed utworzeniem puli.

Gdy prébka zostaje oznaczona jako niewazna, automatycznie generowany jest raport
dotyczacy uniewaznienia probki, patrz Sample Invalidation Report (Raport z uniewaznienia
probki) na stronie 77.

Generowanie raportu dotyczacego uniewaznienia puli i partii — pule i partie moze
uniewaznic tylko uzytkownik. Uniewaznione pule nie sg przetwarzane przez system. Pule,
ktdére juz zostaty utworzone z niewaznej partii, nie zostajg automatycznie uniewaznione
imoga by¢ dalej przetwarzane przez system. Jednak nowych puli nie mozna utworzy¢

Z uniewaznionej partii. Gdy pula zostaje uniewazniona, system generuje raport dotyczacy
zgdania ponownego przetestowania puli pod nastepujgcymi warunkami:

* Partiajest wazna.
* Nie ma wiecej puli dostepnych dla tej partii.
* Nie wyczerpano liczby dopuszczalnych puli z tej partii.

Wiecej informacji na ten temat zawiera Pool Retest Request Report (Raport dotyczacy
zgdania ponownego przetestowania puli) na stronie 79.

Zarzadzanie ponownymi testami

Niepowodzenia dotyczace puli — niepowodzenie dotyczace puli jest zazwyczaj
spowodowane niepowodzeniem wskaznikow kontroli jakosci sekwencjonowania. VeriSeq
NIPT Assay Software nie kontynuuje przetwarzania puli, ktérych dotyczy niepowodzenie,
gdy przebieg zostaje przerwany. Kolejnos¢ przy uzyciu drugiej porcji puli z dostosowaniem
stosunku puli do HT1, stezenia puli lub obu.

Niepowodzenia dotyczace prébki— w razie potrzeby oprogramowanie umozliwia ponowne
przetestowanie probek, ktérych dotyczy niepowodzenie. Takie prébki nalezy wprowadzi¢
do nowej partii i ponownie je przetworzy¢ na wszystkich etapach oznaczenia.

Ponowne przebiegi analizy — system nie analizuje ponownie puli zawierajgcych prébki,
ktore zostaty juz przetworzone i dla ktérych pomysinie zgtoszono wyniki. Ponowng analize
prébki mozna przeprowadzié¢, umieszczajgc probke na nowej ptytce (w nowej partii).

Zadania uzytkownika

VeriSeq NIPT Solution v2 umozliwia uzytkownikom wykonywanie zadan w nastepujacy sposdb.

W Workflow Manager:
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— Wszystkie prébki w partii,
— Wszystkie probki powigzane z puls.

* Zaznacz konkretng prébke jako anulowang. Nastepnie VeriSeq NIPT Assay Software oznacza wynik
jako anulowany w koncowym raporcie z wynikami.

Przy uzyciu VeriSeq NIPT Assay Software:

* Konfigurowanie oprogramowania w taki sposdb, aby zainstalowac je w infrastrukturze sieci
laboratorium, a nastepnie zintegrowac je w tej infrastrukturze.

* Zmiana ustawien konfiguracji, takich jak ustawienia sieciowe, lokalizacje folderéow
wspotuzytkowanych oraz zarzgdzanie kontami uzytkownikow.

*  Wyswietlanie statusu systemu i partii, wyswietlanie raportéw z wynikami i dotyczacych
przetwarzania partii, dziennikdw dziatan i audytu, a takze wyswietlanie wynikéw oznaczenia.

UWAGA Mozliwos$é wykonywania zadan zalezy od uprawnien uzytkownika. Wiecej informacji mozna
znalez¢ w sekcji Przypisywanie rdl uzytkownikom na stronie 30.

Modut Sequencing Handler (Obstuga
sekwencjonowania)

Oprogramowanie VeriSeq NIPT Assay Software zarzagdza sekwencjonowaniem wygenerowanym przez
aparaty do sekwencjonowania za posrednictwem modutu Sequencing Handler (Obstuga
sekwencjonowania). [dentyfikuje nowe sekwencjonowanie, sprawdza parametry przebiegdéw i koreluje
kody kreskowe pul ze znang pulg utworzong podczas procesu przygotowania biblioteki. Jesli
utworzenie skojarzenia jest niemozliwe, generowane jest powiadomienie dla uzytkownika,

a przetwarzanie sekwencjonowania jest zatrzymywane.

Po pomysinym zakoriczeniu walidacji VeriSeq NIPT Assay Software w dalszym ciggu monitoruje
sekwencjonowanie pod katem zakonczenia. Ukoriczone przebiegi sekwencjonowania sg ustawiane
w kolejce do przetwarzania przez modut Analytic Pipeline Handler (Obstuga procedur analizy) (patrz
Modut Analytic Pipeline Handler (Obstuga procedur analizy) na stronie 25).

Zgodnos¢ sekwencjonowania

VeriSeq NIPT Assay Software analizuje tylko sekwencjonowania zgodne z procedurg analizy cfDNA.

W celu generowania rozpoznan nukleotyddw nalezy stosowac wytgcznie zgodne metody
sekwencjonowania i zgodne wersje oprogramowania.

UWAGA Nalezy regularnie monitorowa¢ wskazniki parametréw danych, aby upewniac sie, ze jakosé
danych jest zgodna ze specyfikacja.
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Modut Modut VeriSeq NIPT Local Run Manager konfiguruje sekwencjonowanie, uzywajgc nastepujacych
parametréw odczytu:

* Przebieg w trybie sparowanych koncéw z odczytami w cyklu 2 x 36.

* Podwdjne indeksowanie z dwoma odczytamiindekséw w cyklu 8.

Modut Analytic Pipeline Handler (Obstuga procedur
analizy)

Modut Analytic Pipeline Handler stuzy do uruchamiania procedury analizy pod kgtem wykrywania
aneuploidii. Procedura ta umozliwia przetworzenie jednego sekwencjonowania naraz, przy czym sredni
czas trwania wynosi ponizej 5 godzin na pule. Jesli przetworzenie puli w ramach analizy sie nie
powiedzie lub analiza nie dobiegnie koca z powodu awarii zasilania lub przekroczenia limitu czasu,
modut Analytic Pipeline Handler automatycznie umiesci analize ponownie w kolejce. Jesli przetwarzanie
puli nie powiedzie sie trzy razy, modut Analytic Pipeline Handler (Obstuga procedur analizy) oznacza
przebieg jako nieudany i generuje komunikat o btedzie.

Pomysiny przebieg analizy powoduje wygenerowanie raportu NIPT. Wiecej informacji mozna znalez¢é w
NIPT Report (Raport NIPT) na stronie 58.

Wymagania dotyczgce magazynowania oraz limitu czasu dla procedury

Procedura analizy cfDNA podlega ponizszym limitom czasu oraz ograniczeniom magazynowania.

Wartosé
Parametr )

domysina
Maximum Sequencing Time (Maksymalny czas sekwencjonowania) 20 godzin
Maximum Analysis Time (Maksymalny czas analizy) 10 godzin

Minimum Scratch Space Storage (Minimalna wielkos¢ pamieci podrecznej) 900 GB

Internetowy interfejs uzytkownika

VeriSeq NIPT Assay Software udostepnia lokalny internetowy interfejs uzytkownika, ktéry umozliwia
dostep do Serwer lokalny z dowolnego miejsca w sieci. Internetowy interfejs uzytkownika zapewnia
nastepujace funkcje:

UWAGA Internetowy interfejs uzytkownika VeriSeq NIPT Assay Software nie obstuguje urzadzen
mobilnych.
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* View recent activities (Wys$wietl ostatnie dziatania) — ta funkcja identyfikuje kroki wykonane
podczas oznaczenia. Uzytkownik jest powiadamiany o wielu tych dziataniach przez system
powiadomien e-mail. Wiecej informacji mozna znalez¢ w czesci Powiadomienia Assay Software na
stronie 90.

* View errors and alerts (Wyswietl btedy i alerty) — ta funkcja identyfikuje problemy, ktére mogtyby
uniemozliwi¢ dalsze wykonanie oznaczenia. Komunikaty o btedach i alerty sg wysytane do
uzytkownika przez system powiadomien e-mail. Wiecej informacji mozna znalez¢ w czesci
Powiadomienia Assay Software na stronie 90.

* Configure the server network settings (Konfiguruj ustawienia sieciowe serwera) — personel
lllumina zwykle konfiguruje sie¢ podczas instalacji systemu. Jesli sie¢ lokalna wymaga
wprowadzenia zmian przez dziat IT, wéwczas konieczne mogg by¢ modyfikacje. Wiecej informaciji
zawiera sekcja Konfigurowanie ustawiern sieci i serwera na stronie 34.

* Manage server access (Zarzgdzaj dostepem do serwera) — Serwer lokalny umozliwia dostep
uzytkownikom na poziomie administratora i operatora. Te poziomy dostepu kontrolujg wyswietlanie
dziatan, alertéw, komunikatow o btedach i modyfikacje ustawien sieciowych i mapowania danych.
Wiecej informacji na temat zarzgdzania uzytkownikami mozna znalez¢ w Zarzadzanie
uzytkownikamina stronie 30.

* Configure sequencing data folder (Konfiguruj folder danych sekwencjonowania) — domysinie dane
sekwencjonowania sg zapisywane na serwerze. Jednak w celu zwiekszenia pojemnosci magazynu
mozna dodac centralne urzgdzenie NAS. Wiecej informacji mozna znalez¢ w czesci Mapowanie
dyskdw serwera na stronie 45.

* Configure email notification subscribers list (Konfiguruj liste subskrybentéw powiadomien e-mail)
- ta opcja umozliwia zarzgdzanie listg subskrybentéw, ktérzy bedg otrzymywaé powiadomienia e-
mail dotyczgce komunikatéw o btedach i alertéw na temat procesu oznaczenia. Wiecej informacji
mozna znalez¢ w czesci Konfigurowanie powiadomieri e-mail systemu na stronie 36.

* Reboot or shutdown the server (Wytgcz serwer lub uruchom go ponownie) — powoduje restart lub
wytgczenie serwera w razie potrzeby. Wytgczenie lub ponowne uruchomienie moze by¢ wymagane,
aby ustawienie konfiguracyjne zaczeto obowigzywac albo jako rozwigzanie w przypadku awarii
serwera. Aby uzyskac wiecej informacji, zobacz Ponownie uruchom serwer. na stronie 45 i
Wytgczanie serwera na stronie 46.

* Configure database backup encryption (Konfiguruj szyfrowanie kopii zapasowych bazy danych) —
ta opcja stuzy do wigczania szyfrowania oraz umozliwia ustawienie hasta szyfrowania dla kopii
zapasowych bazy danych serwera. Ta funkcja umozliwia rowniez wygenerowanie tymczasowej,
nieszyfrowanej kopii zapasowej. Wiecej informacji zawiera czes¢ Konfigurowanie szyfrowania kopii
zapasowych na stronie 37.

* Configure network passwords (Konfiguruj hasta sieciowe) — ta opcja stuzy do ustawiania haset
sieciowych do komunikacji miedzy serwerem a system sekwencjonowania i Platforma VeriSeq
NIPT Microlab STAR. Aby uzyska¢ wiecej informacji, patrz Konfigurowanie haset sieciowych na
stronie 38.
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Umowa licencyjna uzytkownika koncowego

Podczas pierwszego logowania w internetowym interfejsie uzytkownika nalezy zaakceptowaé umowe
licencyjng uzytkownika koncowego (EULA). Wybranie opcji Download EULA (Pobierz umowe EULA)
umozliwia pobranie umowy licencyjnej na komputer. Przed kontynuowaniem pracy z internetowym
interfejsem uzytkownika wymagane jest zaakceptowanie umowy EULA dotyczgcej oprogramowania.

Po zaakceptowaniu umowy EULA mozna wrdci¢ na strone EULA i w razie potrzeby pobrac ten
dokument.

Konfigurowanie internetowego interfejsu uzytkownika

Nalezy wybra¢ ikone Ustawienia, aby uzyskaé dostep do rozwijanej listy ustawien konfiguracji.
Wyswietlane ustawienia zalezg od roli uzytkownika i powigzanych z nig uprawnien. Wiecej informac;ji
mozna znalezé w sekcji Przypisywanie rol uzytkownikom na stronie 30.

UWAGA Technicy nie majg dostepu do tych funkcji.

Ustawienie Opis

Zarzadzanie Dodawanie, aktywacja/dezaktywacja i edytowanie poswiadczen uzytkownikow.
uzytkownikami Tylko pracownicy serwisu i administratorzy.

Email Edytowanie listy subskrybentéw powiadomien e-mail.

Configuration
(Konfiguracja
poczty e-mail)

Zmiana hasta Zmien hasto sbsusera, aby uzyskac¢ dostep do udostepnionych folderéw Serwer
folderu lokalny. Hasto moze zawierad tylko znaki alfanumeryczne.
udostepnionego

Ustawienia Tylko pracownicy serwisu lub administratorzy.
raportowania

Reboot Server Tylko pracownicy serwisu lub administratorzy.
(Uruchom

ponownie

serwer)

Shut Down Tylko pracownicy serwisu lub administratorzy.
Server (Wytgcz
serwer)
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Zaloguj sie do internetowego interfejsu uzytkownika

Zaloguj sie do interfejsu VeriSeq NIPT Assay Software w nastepujacy sposéb.

1. Na komputerze podtgczonym do tej samej sieci co Serwer lokalny otwodrz jedng z nastepujgcych
przegladarek internetowych:

* Chrome w wersji 69 lub nowszej,
* Firefox w wers;ji 62 lub nowszej,
* Internet Explorer w wersji 11 lub nowszej.

2. Wprowadz adres IP serwera lub nazwe serwera podang przez lllumina podczas instalacji,
odpowiadajaca https://<Serwer lokalny adres IP>/login (np
https://10.10.10.10/1login).

3. Jesli pojawi sie ostrzezenie o zabezpieczeniach przegladarki, dodaj wyjatek zabezpieczen, aby
przejs¢ do ekranu logowania.
Ostrzezenie o zabezpieczeniach wskazuje, ze komputer nie ma zainstalowanego SSL. Postepu;j
zgodnie z instrukcjami zawartymi w czesci Pobieranie i instalacja certyfikatu SSL na stronie 35, aby
zainstalowac ten certyfikat.

4. Na ekranie logowania wprowadz, z uwzglednieniem wielkosci liter, nazwe uzytkownika i hasto
dostarczone przez lllumina, a nastepnie wybierz opcje Log In (Zaloguj).

UWAGA Po 10 minutach nieaktywnosci biezgcy uzytkownik zostaje automatycznie wylogowany przez
VeriSeq NIPT Assay Software.

Panel nawigacyjny

Po zalogowaniu sie zostanie wyswietlony panel nawigacyjny VeriSeq NIPT Assay Software v2. Panel
nawigacyjny jest gtdwnym oknem nawigacyjnym. Aby wréci¢ do panelu w dowolnym momencie, nalezy
wybraé opcje menu Dashboard (Panel).

Panel zawsze pokazuje 50 najnowszych zarejestrowanych dziatan (jesli jest ich mniej niz 50, wowczas
widoczne sg wytgcznie wszystkie zarejestrowane). W celu pobrania 50 poprzednich dziatai

i przegladania historii dziatar nalezy wybrac opcje Previous (Poprzednie) w prawym dolnym rogu tabeli
dziatan.

Wyswietlanie najnowszych dziatan

Karta Recent Activities (Najnowsze dziatania) zawiera krotki opis ostatnich dziatan VeriSeq NIPT Assay
Software i Serwer lokalny.
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Nazwa
When (Czas)
Uzytkownik

Subsystem
(Podsystem)

Szczegoty

Poziom

Opis
Data i godzina dziatania.
Identyfikuje uzytkownika, ktéry wykonat dziatanie (jesli dotyczy).

Jednostka (lub proces), ktéra wykonata dziatanie, np. uzytkownik, oznaczenie
lub konfiguracja.

Opis dziatania.

Poziom przypisany do dziatania spos$réd nastepujgcych opcji:

o Activity (Dziatanie) — wskazuje dziatanie na serwerze, takie jak ponowne
uruchomienie systemu lub zalogowanie/wylogowanie uzytkownika.

» Notice (Uwaga) — wskazuje etap, ktdrego wykonanie nie powiodto sie. Na
przyktad: uniewaznienie prébki lub kontrola jakosci zakonczona
niepowodzeniem.

» Warning (Ostrzezenie) — wskazuje, ze podczas normalnego wykonywania
operacji i podczas poprawnie dziatajgcych funkcji sprzetowych wystgpit btad.
Na przyktad nierozpoznane parametry przebiegu lub niepowodzenie analizy.

Wyswietlanie najnowszych btedéw

Karta Recent Errors (Najnowsze btedy) zawiera krétki opis najnowszych btedéw oprogramowania

i serwera.

Nazwa
When (Czas)
Uzytkownik

Subsystem
(Podsystem)

Szczegoty

Poziom

Opis
Data i godzina dziatania.
Identyfikuje uzytkownika, ktéry wykonat dziatanie (jesli dotyczy).

Jednostka (lub proces), ktéra wykonata dziatanie, np. uzytkownik, oznaczenie
lub konfiguracja.

Opis dziatania.

Poziom przypisany do dziatania sposréd nastepujgcych opciji:

« Urgent (Pilne) — powazny btad sprzetowy, ktéry zaktdca dziatanie systemu.
Skontaktowac sie z dziatem pomocy technicznej firmy Illlumina.

o Alert - btad podczas normalnego dziatania. Przyktadem moze by¢
uszkodzenie dysku, problem z iloscig miejsca lub konfiguracja, ktére
uniemozliwiajg wygenerowanie raportu, albo problem z powiadomieniami e-
mail.

« Error (Btad) — btgd systemu lub serwera podczas normalnego dziatania. Na
przyktad problem z plikiem konfiguracyjnym lub awaria sprzetowa.

Wyswietlanie stanu i alertow systemu

Na karcie Server Status (Stan serwera) wyswietlane sg nastepujgce informacje:
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* Date (Data) - obecna data i godzina.

* Time zone (Strefa czasowa) — strefa czasowa skonfigurowana dla serwera. Informacje o strefie
czasowej sg uzywane w wiadomosciach e-mail, alertach oraz dacie i godzinie raportu.

* Hostname (Nazwa hosta) - nazwa systemu zawierajgca nazwe hosta systemowego oraz nazwe

domeny DNS.

* Disk space usage (Wykorzystanie miejsca na dysku) — procent miejsca na dysku aktualnie

wykorzystany w celu magazynowania danych.

* Software (Oprogramowanie) — konfiguracja oprogramowania na podstawie przepiséw (np. CE-IVD).

* Version —wersja VeriSeq NIPT Assay Software v2.

W podsumowaniu moze by¢ takze widoczny przycisk Server alarm (Alarm serwera) w , ktéry stuzy do
wyciszenia alarmu kontrolera RAID. Ten przycisk pojawia sie tylko dla administratoréw. W przypadku
nacisniecia tego przycisku nalezy skontaktowa¢ sie z dziatem pomocy technicznej lllumina, aby
uzyskac¢ dodatkowg pomoc.

Zarzadzanie uzytkownikami

UWAGA Tylko pracownicy serwisu i administratorzy majg uprawnienie do dodawania, edytowania lub
usuwania uprawnien technikéw i innych pracownikéw o tym samym poziomie dostepu.

Przypisywanie rol uzytkownikom

Role uzytkownikdw definiujg uprawnienia dostepu oraz uprawnienia do wykonywania okreslonych

zadan.

Rola

Ustuga

Administrator

Technik

Opis

Terenowy pracownik serwisu lllumina, ktéry przeprowadza instalacje
poczatkowaq i konfiguracje systemu (wraz z utworzeniem roli administratora).
Ponadto pracownik serwisu rozwigzuje problemy, przeprowadza naprawy
serwera, dokonuje ustawien konfiguracji i wprowadza w nich zmiany oraz
Zapewnia ciggte wsparcie dotyczgce oprogramowania.

Administrator laboratorium, ktéry okresla ustawienia konfiguracji i zarzagdza nimi,
zarzadza uzytkownikami, definiuje liste subskrybentdw poczty e-mail oraz
uruchamia ponownie i wytgcza serwer.

Technik laboratoryjny, ktéry ma wglad w stan systemu i alerty dotyczace
systemu.
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Dodawanie uzytkownikow

Podczas instalacji poczgtkowej pracownik serwisu lllumina dodaje uzytkownika z uprawnieniami
administratora.

Dodaj uzytkownika w nastepujgcy sposdb.

1.

Na ekranie User Management (Zarzgdzanie uzytkownikami) wybierz opcje Add New User (Dodaj
nowego uzytkownika).

UWAGA WSszystkie pola sg wymagane.

Wpisz nazwe uzytkownika. Wymagania sg nastepujace.
* Tylko mate litery i cyfry (a-z i 0-9).
* Nazwy uzytkownikéw muszg sie sktadac z 4-20 znakoéw i zawiera¢ co najmniej jedng cyfre.

* Pierwszy znak nazwy uzytkownika nie moze byc¢ cyfra.

UWAGAW nazwie uzytkownika nie jest rozrézniana wielkos¢ liter.

W VeriSeq NIPT Assay Software nazwy uzytkownikéw stuzg do identyfikacji oséb zajmujgcych sie
réznymi aspektami przetwarzania oznaczen i obstugujgcych VeriSeq NIPT Assay Software.

Wpisz petnhg nazwe uzytkownika. Petna nazwa jest widoczna tylko w profilu uzytkownika.

Wopisz i potwierdz hasto.

Hasta muszg sie sktadaé z 8-20 znakdw i zawiera¢ co najmniej jedng wielka litere, jedng mata litere
i jedna cyfre.

Whpisz adres e-mail uzytkownika.

Dla kazdego uzytkownika wymagany jest niepowtarzalny adres e-mail.

Wybierz wymaganag role uzytkownika z listy rozwijanej.

Zaznacz pole Active (Aktywny), aby natychmiast aktywowac uzytkownika, lub usun zaznaczenie
tego pola, aby aktywowac go pdzniej (tj. po szkoleniu).

Wybierz dwukrotnie opcje Save (Zapisz), aby zapisac i potwierdzi¢ zmiany.

Teraz nowy uzytkownik jest widoczny na ekranie User Management (Zarzgdzanie uzytkownikami).

Edytowanie uzytkownikéow

Edytuj informacje o uzytkowniku w nastepujacy sposob.

1.
2.

Na ekranie User Management (Zarzadzanie uzytkownikami) wybierz nazwe uzytkownika.

Dokonaj edycji informaciji o uzytkowniku stosownie do potrzeb, a po zakonczeniu wybierz opcje
Save (Zapisz).

Wybierz Save (Zapisz) ponownie, aby potwierdzi¢ zmiany.
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Teraz zmiany dotyczace uzytkownika sg widoczne na ekranie User Management (Zarzgdzanie
uzytkownikami).

Dezaktywowanie uzytkownikow

Dezaktywuj uzytkownika w nastepujgcy sposob.
1. Na ekranie User Management (Zarzgdzanie uzytkownikami) wybierz nazwe uzytkownika.
2. Usun zaznaczenie pola wyboru Activate (Aktywuj) i wybierz opcje Save (Zapisz).

3. W komunikacie potwierdzenia wybierz opcje Save (Zapisz).
Stan uzytkownika na ekranie User Management (Zarzgdzanie uzytkownikami) zmieni sie na
Disabled (Wytaczony).

Zarzadzanie udostepnianym dyskiem sieciowym

UWAGA Tylko pracownicy serwisu i administratorzy majg uprawnienie do dodawania, edytowania lub
usuwania lokalizacji udostepnianych folderdw.

Dodawanie udostepnianego dysku sieciowego

System nalezy skonfigurowac¢ w taki sposodb, aby dane sekwencjonowania byty przechowywane na
dedykowanym urzgdzeniu NAS (Network Attached Storage, urzgdzenie pamieci masowej podtgczone
do sieci), a nie na serwerze potgczonym z systemem sekwencjonowania. Urzgdzenie NAS moze
zapewni¢ wiekszg pojemnosc¢ na potrzeby przechowywania i ciggtego tworzenia kopii zapasowych
danych.

1. Wybierz pozycje Folders (Foldery) na panelu.
2. Wybra¢ opcje Add folder (Doda¢ folder).
3. Wopisz nastepujgce informacje dostarczone przez administratora IT:

* Location (Lokalizacja) — petna $ciezka do lokalizacji urzgdzenia NAS wraz z folderem, w ktérym
sg przechowywane dane.

* Username (Nazwa uzytkownika) — nazwa uzytkownika wyznaczona dla Serwer lokalny na
potrzeby uzyskiwania dostepu do NAS.

* Password (Hasto) — hasto wyznaczone dla Serwer lokalny na potrzeby uzyskiwania dostepu do
NAS.

4. Wybraé opcje Save (Zapisz).
Wybra¢ opcje Test, aby sprawdzi¢ potgczenie z urzgdzeniem NAS.

Jesli nawigzanie potgczenia sie nie powiedzie, potwierdz nazwe serwera, nazwe lokalizacji, nazwe
uzytkownika i hasto u administratora IT.

6. Uruchom ponownie serwer, aby zastosowac¢ zmiany.
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UWAGA Konfiguracja udostepnianego dysku sieciowego umozliwia obstuge tylko jednego folderu
danych sekwencjonowania.

Edytowanie udostepnianego dysku sieciowego

1. Wybierz pozycje Folders (Foldery) na panelu.
2. Dokonaj edycji $ciezki lokalizacji i wybierz opcje Save (Zapisz).
3. Wybraé opcje Test, aby sprawdzié¢ potgczenie z urzgdzeniem NAS.

Jesli nawigzanie potgczenia sie nie powiedzie, potwierdZ nazwe serwera, nazwe lokalizacji, nazwe
uzytkownika i hasto u administratora IT.

Usuwanie udostepnianego dysku sieciowego

1. Wybierz pozycje Folders (Foldery) na panelu.
2. Woybierz $ciezke lokalizacji do zmodyfikowania.

3. Woybierz opcje Delete (Usun), aby usung¢ zewnetrzny folder danych sekwencjonowania.

Konfigurowanie ustawien sieci i certyfikatu

Terenowi pracownicy serwisu lllumina korzystajg z ekranu Network Configuration (Konfiguracja sieci)
do konfigurowania ustawien sieci i certyfikatu podczas instalacji poczatkowej.

UWAGA Tylko pracownicy serwisu i administratorzy sg uprawnieni do zmiany ustawien sieci
i certyfikatu.

1. Na panelu wybierz opcje Configuration (Konfiguracja).

2. Woybierz karte Network Configuration (Konfiguracja sieci) i skonfiguruj odpowiednio ustawienia
sieci.

3. Woybierz karte Certification Configuration (Konfiguracja certyfikatu), aby wygenerowac certyfikat
SSL.

Konfigurowanie ustawien certyfikatu

Certyfikat SSL (Secure Socket Layer) jest plikiem danych, ktéry umozliwia bezpieczne potagczenie
z przegladarka.
1. Uzyj karty Konfiguracja certyfikatu, aby skonfigurowa¢ nastepujgce ustawienia certyfikatu SSL:

* Laboratory Email (Adres e-mail laboratorium) — kontaktowy adres e-mail laboratorium
przeprowadzajgcego testy (wymagany jest prawidtowy format adresu e-mail).

* Organization Unit (Jednostka organizacyjna) — dziat.
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Organization (Organizacja) — nazwa laboratorium przeprowadzajgcego testy.
Location (Lokalizacja) — adres pocztowy laboratorium przeprowadzajgcego testy.
State (Stan) — adres pocztowy laboratorium przeprowadzajgcego testy.

Kraj — kraj, w ktérym znajduje sie laboratorium badawcze.

Certificate Thumbprint (SHA1) (Odcisk palca certyfikatu, SHA1) — numer identyfikacyjny
certyfikatu.

SHA1 zapewnia, ze uzytkownicy nie otrzymujg ostrzezen o certyfikatach podczas uzyskiwania
dostepu do VeriSeq NIPT Assay Software v2. Numer SHA1 wys$wietla sie po wygenerowaniu lub
ponownym wygenerowaniu certyfikatu. Wiecej informacji mozna znalez¢ w czesci Ponowne
generowanie certyfikatu na stronie 36

2. Wybierz opcje Save (Zapisz), aby wprowadzi¢ zmiany.

Konfigurowanie ustawien sieci i serwera

UWAGA Wszystkie zmiany ustawien sieci i serwera nalezy wprowadzac¢ we wspotpracy

z administratorem IT, aby unikngé bteddéw potgczenia z serwerem.

1. Wybierz karte Network Configuration (Konfiguracja sieci), aby skonfigurowa¢ ustawienia sieci i
Serwer lokalny.

Static IP Address (Statyczny adres IP) —adres IP wyznaczony dla Serwer lokalny.
Subnet Mask (Maska podsieci) — maska podsieci w sieci lokalne;j.
Default Gateway Address (Domysiny adres bramy) — domysiny adres IP routera.

Hostname (Nazwa hosta) — nazwa wyznaczona do okreslania Serwer lokalny w sieci
(definiowana domysinie jako localhost).

DNS Suffix (Sufiks DNS) —wyznaczony sufiks DNS.

Nameserver 1 and 2 (Serwer nazw 1i 2) —adresy IP lub nazwy serwera DNS.

NTP Time Server 1 and 2 (Serwer czasu NTP 1i 2) — serwery NTP do synchronizacji czasu.
MAC Address (Adres MAC) - sieciowy adres MAC serwera (tylko do odczytu).

Timezone (Strefa czasowa) — lokalna strefa czasowa serwera.

2. Sprawdz, czy wpisane dane sg prawidtowe i wybierz opcje Save (Zapisz), aby uruchomi¢ ponownie
serwer i wprowadzi¢ zmiany.

A\
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Pobieranie i instalacja certyfikatu SSL

Aby pobrac i zainstalowac certyfikat SSL dla VeriSeq NIPT Assay Software v2:

1. Na panelu wybierz opcje Configuration (Konfiguracja).

2. Wybierz karte Certification Configuration (Konfiguracja certyfikatu).

3. Woybierz opcje Download Certificate (Pobierz certyfikat) na ekranie Network Configuration
(Konfiguracja sieci).
Zostanie pobrany plik certyfikatu root_cert.der.

UWAGA Gdy pojawi sie monit o zapisanie pliku, nalezy wybra¢ lokalizacje tatwg do zapamietania.
W przeciwnym wypadku nalezy ustali¢ domysing lokalizacje pobierania. Niektore
przegladarki automatycznie zapisujg plik w folderze Downloads (Pobrane).

4. Przejdz do folderu na komputerze, w ktdrym zostat zapisany plik.
Kliknij prawym przyciskiem myszy plik root_cert.der i wybierz opcje Install Certificate (Zainstaluj
certyfikat).

6. Jesli zostanie wyswietlone okno Security Warning (Ostrzezenie o zabezpieczeniach), wybierz opcje
Open (Otworz), aby otworzy¢ plik.
Zostanie otwarty Kreator importu certyfikatu.

7. W oknie powitalnym funkcji Certificate Import Wizard (Kreator importu certyfikatdw) wybierz opcje
Local Machine (Komputer lokalny) dla elementu Store Location (Lokalizacja przechowywania),
a nastepnie nacisnij przycisk Next (Dalej).

8. Wybierze opcje Place all certificates in the following store (Umie$¢ wszystkie certyfikaty w
nastepujagcym magazynie), a nastepnie nacisnij przycisk Browse... (Przegladaj).

9. W oknie Select Certificate Store (Wybierz magazyn certyfikatéw) wybierz opcje Trusted Root
Certification Authorities (Zaufane gtéwne urzedy certyfikacji), a nastepnie nacisnij przycisk OK.

10. Upewnij sie, ze w polu Certificate Store (Magazyn certyfikatéw) wyswietlana jest opcja Trusted
Root Certification Authorities (Zaufane gtéwne urzedy certyfikacji), a nastepnie nacisnij przycisk
Next (Dalej).

11. W oknie Completing the Certificate Import Wizard (Koriczenie pracy kreatora importu certyfikatow)
nacisnij przycisk Finish (Zakoncz).

12. Jesli wyswietli sie okno Security Warning (Ostrzezenie o zabezpieczeniach), wybierz opcje Yes
(Tak), aby zainstalowaé certyfikat.

13. W oknie dialogowym informujgcym o powodzeniu importu nacisnij przycisk OK, aby zamkng¢
kreatora.
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Ponowne generowanie certyfikatu

UWAGA Tylko pracownicy serwisu i administratorzy majg uprawnienie do ponownego generowania
certyfikatdw i ponownego uruchamiania systemu.

Aby ponownie wygenerowac certyfikat po zmianie ustawien sieciowych lub ustawien certyfikatu:

1. Na ekranie Network Configuration (Konfiguracja sieci) wybierz opcje Regenerate Certificate
(Wygeneruj ponownie certyfikat).

2. Aby kontynuowac, wybierz opcje Regenerate Certificate and Reboot (Wygeneruj ponownie
certyfikat i uruchom ponownie) albo opcje Cancel (Anuluj), aby wyj$¢ z tej procedury.

Konfigurowanie powiadomien e-mail systemu

VeriSeq NIPT Assay Software v2 komunikuje sie z uzytkownikami, wysytajgc powiadomienia e-mail
wskazujgce postep oznaczenia oraz alerty dotyczace bteddw lub wymaganego dziatania uzytkownika.
Aby uzyskac¢ informacje na temat powiadomien e-mail wysytanych przez system, patrz Powiadomienia
Assay Software na stronie 90.

Nalezy sie upewni¢, ze ustawienia spamu w poczcie e-mail umozliwiajg odbieranie powiadomien e-mail
Z serwera. Powiadomienia e-mail sg wysytane z konta VveriSeg@<customer email domain>, gdzie
czes$é <customer email domain> okreslalokalny zespdtIT podczas instalacji serwera.

Tworzenie listy subskrybentow powiadomien e-mail

Powiadomienia e-mail sg wysytane do subskrybentéw okreslonych na liscie.

Liste mozna zdefiniowac¢, wykonujgc nastepujgce czynnosci.

1. Na panelu wybierz ikone ustawien.

2. Wybierz opcje Email Configuration (Konfiguracja poczty e-mail).

3. W polu Subscribers (Subskrybenci) wpisz adresy e-mail, rozdzielajac je przecinkami.

Sprawdz, czy wpisane adresy e-mail sg prawidtowe. Oprogramowanie nie weryfikuje formatu
adresu e-mail.

4. Wybraé opcje Save (Zapisz).
Wybierz opcje Send test message (Wyslij wiadomosé testowg), aby wystac testowg wiadomos¢ e-
mail do subskrybentow z listy.
Sprawdz skrzynke odbiorczg poczty e-mail, aby sie upewnié, ze wiadomos$¢ e-mail zostata wystana.

UWAGA Przed wystaniem wiadomosci testowej nalezy upewnic sig, ze zostat wybrany przycisk
Save (Zapisz). Wystanie komunikatu testowego przed zapisaniem spowoduje odrzucenie
wszelkich zmian.
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Konfigurowanie szyfrowania kopii zapasowych

VeriSeq NIPT Assay Software v2 umozliwia administratorom wigczenie lub wytgczenie szyfrowania
kopii zapasowych. Administratorzy moga réwniez konfigurowa¢ lub aktualizowaé hasta szyfrowania

kopii zapasowych bazy danych. To hasto jest niezbedne do przywrdcenia kopii zapasowej bazy danych.

Hasto nalezy przechowywaé w bezpiecznym miejscu, aby méc je sprawdzié¢ w przysztosci.

UWAGA Tylko administratorzy sg uprawnieni do konfiguracji szyfrowania kopii zapasowej bazy
danych.

Skonfigurowacd szyfrowanie kopii zapasowej w nastepujgcy sposob:

Na panelu wybierz ikone ustawien.

Wybierz opcje Backup Encryption (Szyfrowanie kopii zapasowych).

Zaznacz pole wyboru Encrypt Backups (Szyfruj kopie zapasowe).

Wopisz preferowane hasto szyfrowania w polu Encryption Password (Hasto szyfrowania).

Wopisz ponownie to samo hasto w polu Confirm Password (Potwierdz hasto).

S N

Wybra¢ opcje Save (Zapisz).

Generowanie niezaszyfrowanej kopii zapasowej

VeriSeq NIPT Assay Software umozliwia administratorom wygenerowanie pliku niezaszyfrowanej kopii
zapasowej przeznaczonego dla dziatu pomocy technicznej lllumina. Niezaszyfrowany plik kopii
zapasowej istnieje tylko przez 24 godziny, po czym jest automatycznie usuwany.

UWAGA Uprawnienia do generowania niezaszyfrowanej kopii zapasowej majg tylko administratorzy.

Utworz niezaszyfrowang kopie zapasowa w nastepujgcy sposob:

1. Na panelu wybierz ikone ustawien.

2. Wybierz opcje Backup Encryption (Szyfrowanie kopii zapasowych).

3. Nacisnij przycisk Generate Unencrypted Backup (Generuj niezaszyfrowang kopie zapasowq).

4. Wybierz opcje Yes (Tak) w oknie potwierdzenia.
Zostanie wyswietlony monit z potwierdzeniem zgdania wygenerowania niezaszyfrowanej kopii
Zapasowej.

5. Nacisng¢ OK.

Utworzenie niezaszyfrowanej kopii zapasowej mozna potwierdzi¢, wracajgc do panelu VeriSeq NIPT

Assay Software i wyswietlajgc tabele Recent Activities (Ostatnie dziatania). Nowe dziatanie powinno
potwierdza¢ pomysine utworzenie niezaszyfrowanej kopii zapasowej.
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Konfigurowanie haset sieciowych

Administrator lub terenowy pracownik serwisu lllumina moze uzy¢ strony Network Passwords (Hasta
sieci) do konfiguracji haset na potrzeby komunikacji miedzy Serwer lokalny a komponentami VeriSeq
NIPT Solution v2.

/N PRZESTROGA

Tylko pracownicy serwisu i administratorzy sg uprawnieni do zmiany haset sieciowych.

Skonfiguruj hasta sieciowe w nastepujgcy sposéb:

1.

2
3.
4

Na panelu wybierz ikone ustawien.

Wybierz opcje Network Passwords (Hasta sieciowe).

W polu Sequencer Password (Hasto sekwensera) wprowadz hasto dla narzedzi sekwencjonowania.

Wopisz ponownie to samo hasto w polu Confirm Password (Potwierdz hasto).

/N PRZESTROGA

Aktualizowanie hasta sekwensera w czasie trwania sekwencjonowania moze
spowodowac utrate danych.

Wybierz opcje Save Sequencer Password (Zapisz hasto sekwensera).
Hasto sekwensera zostanie zachowane na serwerze. Nalezy pamieta¢ o zaktualizowaniu hasta
wszystkich aparatéw juz podtgczonych do serwera.

W polu Automation Password (Hasto automatyzacji) wpisz hasto dla Platforma VeriSeq
NIPT Microlab STAR.

/N PRZESTROGA

Aktualizowanie hasta automatyzacji w czasie trwania przygotowywania prébek moze
spowodowac utrate danych.

Tylko inzynierowie serwisu lllumina mogg zaktualizowac¢ hasto automatyzacji dla

ML STAR. Przed zmiang hasta przechowywanego na serwerze za posrednictwem
interfejsu internetowego nalezy upewni¢ sie, ze cztonek zespotu serwisowego lllumina
zaktualizowat hasto ML STAR. Jesli zaktualizujesz hasto w interfejsie sieciowym serwera
bez jego aktualizacji w ML STAR, sprawisz, ze system bedzie bezuzyteczny.

Wopisz ponownie hasto do ML STAR w polu Confirm Password (Potwierdz hasto).

Wybierz opcje Save Automation Password (Zapisz hasto automatyzacji).
Hasto do ML STAR zostanie zachowane na serwerze. Nalezy pamietac o zaktualizowaniu hasta
wszystkich aparatéw ML STAR juz podtgczonych do serwera.
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Wylogowanie

*  Wybierz ikone profilu uzytkownika w prawym gérnym rogu ekranu, a nastepnie wybierz opcje Log
Out (Wyloguj).

Analiza i raportowanie

Po zebraniu dane sekwencjonowania sg demultipleksowane, konwertowane na format FASTQ,
dopasowywane do genomu referencyjnego i analizowane pod katem wykrywania aneuploidii. W tej
czesci opisano rézne wskazniki, ktore sg okreslane dla danej prébki.

Demultipleksowanie i generowanie pliku FASTQ

Dane sekwencyjne przechowywane w formacie BCL sg przetwarzane za pomocg oprogramowania do
konwersji bcl2fastq. bcl2fastg demultipleksuje dane i konwertuje pliki BCL na standardowy format
plikdw FASTQ na potrzeby dalszej analizy. Dla kazdego sekwencjonowania VeriSeq NIPT Assay
Software tworzy arkusz prébek (SampleSheet.csv). Plik ten zawiera informacje o prébce dostarczone
do oprogramowania podczas procesu przygotowania probki (przy uzyciu interfejsu API
oprogramowania). Te arkusze préobek zawierajg nagtéwek z informacjg o przebiegu i deskryptory
probek przetworzonych w okreslonej komorze przeptywowe;j.

W ponizszej tabeli przedstawiono szczegdtowe dane w arkuszu prébek.

/N PRZESTROGA
NIE nalezy modyfikowac ani edytowac tego pliku arkusza prébek. Jest on generowany przez

system, a modyfikacje mogg spowodowac niepozgdane skutki podczas dalszej analizy, w tym
jej niepowodzenie lub nieprawidtowe wyniki.

Nazwa kolumny Opis

SamplelD Identyfikator prébki.

SampleName Nazwa prébki. Domysinie: taka sama jak SamplelD.
Sample_Plate Identyfikator ptytki danej probki. Domyslinie: pusty.
Sample_Well Identyfikator dotka na ptytce dla danej prébki.
I7_Index_ID Identyfikator pierwszego adaptera indeksu.

index Sekwencja nukleotyddéw pierwszego adaptera.
[5_Index_ID Identyfikator drugiego adaptera.

index2 Sekwencja nukleotyddéw drugiego adaptera.
Sample_Project Identyfikator projektu danej prébki. Domyslinie: pusty.
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Nazwa kolumny Opis

SexChromosomes  Analiza dotyczgca chromosomdw ptci. Jedna z nastepujgcych wartosci:
* Yes (Tak) —wymagane jest raportowanie aneuploidii chromosomoéw pici
i pfci.
» No (Nie) — nie jest wymagane raportowanie aneuploidii chromosomow
ptci ani ptci.
o SCA -raportowanie aneuploidii chromosomodw pici jest wymagane,
a raportowanie pfici nie jest wymagane.

SampleType Typ probki. Jedna z nastepujgcych wartosci:
» Singleton (Pojedyncza) - cigza pojedyncza.
e Twin (Mnoga) — cigza wieloptodowa.
 Control (Kontrolna) — prébka kontrolna o znanej klasyfikacji ptci
i aneuploidii.
e NTC - probka kontrolna bez wzorca (brak DNA).

Kontrola jakos$ci sekwencjonowania

Wskazniki kontroli jakosci sekwencjonowania identyfikujg komory przeptywowe, w przypadku ktérych
prawdopodobienstwo niepowodzenia analizy jest wysokie. Gestos¢ klastra, procent odczytéw
przechodzacych przez filtr (PF), fazowanie wyprzedzajgce i fazowanie to wskazniki, ktére opisujg
0g0Ing jakos¢ danych sekwencjonowania. Sg to wskazniki typowe dla wielu aplikacji sekwencjonowania
nowej generacji. Metryka przewidywanych odczytéw dopasowanych oszacowuje poziom komory
przeptywowej w odniesieniu do gtebokosci sekwencjonowania. Jesli dane niskiej jakosci nie
odpowiadajg metryce przewidywanych odczytéw dopasowanych, wowczas przetwarzanie przebiegu
zostaje przerwane. Wiecej informacji na ten temat znajduje sie w czesci WskaZniki i granice kontroli
jakosci sekwencjonowania na stronie 49.

Szacunkowa wartos¢ frakcji ptodowej

Frakcja ptodowa okresla odsetek pozakomérkowego, wolnego DNA w prébce krwi matki pobranej
ztozyska. VeriSeq NIPT Assay Software wykorzystuje informacje pochodzgce zaréwno z rozktadu
wielkosci fragmentdow cfDNA, jak i rozbieznosci pokrycia genomowego miedzy cfDNA matki i ptodu do
obliczenia szacunkowej wartoéci frakcji ptodowe;.’

TKim, 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
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Statystyki uzywane podczas okreslania wyniku
koncowego

W odniesieniu do wszystkich chromosoméw dane sekwencjonowania w trybie sparowanych koricéw sa
dopasowywane do genomu referencyjnego (HG19). Unikalne, niepowtarzalne i dopasowane odczyty sg
zagregowane w silosach o rozmiarze 100 kb. Liczba silosdéw jest korygowana pod katem obcigzenia
systematycznego GC (ang. GC bias) i wczesniej ustalonej zawartosci w genomie swoistym dla regionu.
Przy uzyciu takich znormalizowanych liczb siloséw wyniki statystyczne sg uzyskiwane dla kazdego
autosomu poprzez poréwnanie regiondw pokrycia, ktéorych moze dotyczy¢ aneuploidia, z pozostatymi
autosomami. Logarytmiczny wskaznik wiarygodnosci (LLR) oblicza sie dla kazdej prébki, biorgc pod
uwage wyniki uzyskane na podstawie pokrycia i szacunkowg wartos¢ frakcji ptodowej. LLR
zdefiniowano jako prawdopodobienstwo, ze probka wykaze dang ceche, biorgc pod uwage
obserwowane pokrycie i frakcje ptodowg, w poréwnaniu z prawdopodobienstwem, ze probka nie
wykaze danej cechy przy takim samym obserwowanym pokryciu. Obliczenie tego wskaznika
uwzglednia rowniez szacowang niepewnos¢ dotyczaca frakcji ptodowej. Do dalszych obliczen uzywa
sie logarytmu naturalnego wskaznika. Assay Software ocenia warto$¢ LLR dla kazdego chromosomu
docelowego i kazdej prébki w celu okreslenia statusu aneuploidii.

Statystyki stosowane w odniesieniu do chromosomoéw X oraz Y réznig sie od statystyk uzywanych

w przypadku autosomoéw. W przypadku ptodéw zidentyfikowanych jako zenskie rozpoznania SCA
wymagajg zgodnosci klasyfikacji na podstawie wartosci LLR oraz na podstawie znormalizowanych
wartosci chromosomalnych.' Konkretne wyniki LLR sg obliczane dla [45,X] (zespdt Turnera) oraz dla
[47 XXX]. W przypadku ptodéw zidentyfikowanych jako meskie rozpoznania SCA dotyczace [47,XXY]
(zespot Klinefeltera) lub [47,XYY] moga by¢ oparte na stosunku miedzy znormalizowanymi wartosciami
chromosomalnymi dla chromosoméw X oraz Y (NCV_X oraz NCV_Y). Prébki odnoszace sie do ptoddéw
meskich, w przypadku ktérych NCV_X jest w zakresie obserwowanym dla euploidalnych prébek
zenskich, moga by¢ rozpoznane jako [47,XXY]. Prébki nalezgce do ptodéw zenskich, w przypadku
ktérych NCV_X jest w zakresie obserwowanym dla euploidalnych prébek meskich, ale dla ktérych
chromosom Y jest nadreprezentowany, moga by¢ rozpoznane jako [47,XYY].

Niektére wartosci NCV_Y i NCV_X wykraczajg poza mozliwosci systemu w zakresie ustalania SCA.

W przypadku takich prébek generowany wynik klasyfikacji XY ma warto$¢ Not Reportable (Nie mozna
zgtosic). Jesli wszystkie inne wskazniki kontroli jakosci sg zakoriczone powodzeniem, w przypadku
takich prébek podawane sg wyniki dotyczgce autosomdw.

Bianchi D, Platt L, Goldberg J i in. 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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Kontrola jakosci analizy

Analityczne wskazniki kontroli jakos$ci sg obliczane podczas analizy i stuzg do wykrywania prébek,
ktérych odchylenie jest zbyt duze wzgledem oczekiwanych parametréw. Dane probek, ktére nie sg
zgodne z tymi wskaznikami, sg uznawane za niemiarodajne i oznaczane jako ,hiepowodzenie”. Gdy
wyniki uzyskane dla prébek przekraczajg zakresy przewidziane dla tych wskaznikdéw, w raporcie NIPT
jako przyczyna niepowodzenia lub ostrzezenie wskazana jest kontrola jakosci. Wiecej informacji na
temat przyczyn zwigzanych z kontrolg jakosci zawiera czes¢ Komunikaty dotyczace przyczyny kontroli
jakosci na stronie 67.

Kontrola jakosci probek NTC

VeriSeq NIPT Solution umozliwia dodawanie préobek NTC w ramach przebiegu. ML STAR umozliwia
generowanie do 2 prébek NTC na przebieg w partiach 24 i 48 prébek oraz do 4 prébek NTC w partiach
96 prébek. Niezaleznie od liczby dodanych prébek NTC oprogramowanie przeprowadza kontrole pod
katem co najmniej $Srednio 4 000 000 unikatowych zmapowanych fragmentéw na prébke w puli. Z tego
wzgledu nie nalezy dodawac wiecej niz 2 prébki NTC na pule. Wiecej informacji na ten temat znajduje
sie w czesci Wskazniki i granice kontroli jakosci sekwencjonowania na stronie 49.

Stany kontroli jakosci probek NTC to:

* NTC sample processing (Przetwarzanie probki NTC) — podczas przetwarzania probki NTC
oprogramowanie stosuje wynik kontroli jakosci PASS (Powodzenie), gdy pokrycie dla prébki jest
niskie zgodnie z przewidywaniami dla probki NTC.

* Patient sample as NTC (Prdbka pacjenta jako NTC) — gdy przetwarzana jest prébka pacjenta
oznaczona jako NTC, wykrywane jest wysokie pokrycie. Poniewaz probka jest oznaczona jako NTC,
oprogramowanie oznacza stan kontroli jakosci prébki jako FAIL (Niepowodzenie) z przyczyng: NTC
SAMPLE WITH HIGH COVERAGE (Prébka NTC z wysokim pokryciem).

Zanieczyszczenie na poziomie ptytki

W wynikach analizy wykrywane jest zanieczyszczenie na poziomie ptytki poprzez identyfikacje
obecnosci chromosomu Y dla kazdej waznej prébki nie NTC w puli, ktéra przeszta kontrole jakosci.

Niewazne prébki sg wykluczone, poniewaz nie mozna polegac na ich wynikach, aby zapewni¢ doktadne
wskazanie obecnosci chromosomu Y. Wyklucza sie obecnos¢ probek NTC, poniewaz wszelkie wykryte
odczyty dla tych prébek wskazujg na zanieczyszczenie poziomu nieptytkowego. Wykluczenia sa
wskazane oddzielnie w raporcie NIPT.

Jesli dla puli zostanie wykryte zanieczyszczenie na poziomie ptytki, uzytkownik zostanie o tym
powiadomiony za posrednictwem systemu powiadomien e-mail oraz przez dziennik alertéw

w internetowym interfejsie uzytkownika. Przebieg nie bedzie dalej przetwarzany, a raporty NIPT i
raporty uzupetniajgce nie bedg generowane.
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VeriSeq Onsite Server v2

VeriSeq Onsite Server v2 dziata z systemem operacyjnym Linux i zapewnia okoto 7,5 TB miejsca na
przechowywanie danych. Przyjmujgc rozmiar danych 25 GB na sekwencjonowanie, ha serwerze mozna
przechowac dane maksymalnie z 300 przebiegdw. Gdy minimalna ilo$¢ wolnego miejsca jest
niedostepna, generowane jest automatyczne powiadomienie. Serwer jest zainstalowany w sieci
lokalnej.

Dysk lokalny

VeriSeq NIPT Assay Software zapewnia uzytkownikowi dostep do okreslonych folderéw w Serwer
lokalny. Foldery te mozna mapowac przy uzyciu protokotu udostepniania Samba na dowolng stacje
roboczg lub laptop w sieci lokalnej.

Nazwa Opis Dost
folderu = s
Wejsciowe Zawiera mapowane na serwer dane sekwencjonowania wygenerowane Odczyt
RNA przez system sekwencjonowania howej generacji. i zapis.
Wynik Zawiera wszystkie raporty wygenerowane przez oprogramowanie. Tylko

odczyt.
Backup Zawiera kopie zapasowe bazy danych. Tylko
(Kopia odczyt.
Zapasowa)

UWAGA Mapowanie dysku lokalnego bazuje na protokole Server Message Block (SMB).
Oprogramowanie obstuguje obecnie protokdt SMB2 i jego nowsze wersje. Serwer wymaga
podpisania protokotu SMB. Nalezy wigczy¢ te wersje na urzgdzeniu (laptopie/stacji roboczej),
na ktére mapuje sie dane.

Lokalna baza danych

VeriSeq NIPT Assay Software obejmuje lokalng baze danych, w ktdrej przechowywane sg informacje

o bibliotekach i sekwencjonowaniu oraz wyniki analizy. Baza danych stanowi nieodtgczng czesé
VeriSeq NIPT Assay Software i jest niedostepna dla uzytkownika. System uzywa automatycznego
mechanizmu tworzenia kopii zapasowych bazy danych w Serwer lokalny. Oprécz ponizszych proceséw
dotyczacych bazy danych zaleca sig, aby uzytkownicy regularnie tworzyli kopie zapasowg bazy danych
w lokalizacji zewnetrznej.
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* Kopia zapasowa bazy danych — migawka bazy danych jest automatycznie zapisywana co godzine,
co dzien, co tydzien i co miesigc. Cogodzinne kopie zapasowe bazy danych sg usuwane po
utworzeniu codziennej kopii zapasowej bazy danych. Podobnie codzienne kopie zapasowe bazy
danych sg usuwane, gdy gotowa jest cotygodniowa kopia zapasowa bazy danych. Cotygodniowe
kopie zapasowe bazy danych sg usuwane po utworzeniu comiesiecznej kopii zapasowej bazy
danych. Przechowywana jest tylko jedna comiesieczna kopia zapasowa bazy danych. Zalecang
praktyka jest utworzenie zautomatyzowanego skryptu umozliwiajgcego przechowywanie folderu
kopii zapasowych bazy danych na lokalnym urzgdzeniu NAS. Te kopie zapasowe bazy danych nie
obejmujg folderéw wejsciowych i wyjsciowych.

UWAGA VeriSeq NIPT Assay Software v2 zapewnia opcje szyfrowania kopii zapasowych bazy
danych. Wiecej informacji zawiera czes¢ Konfigurowanie szyfrowania kopii zapasowych
na stronie 37.

* Przywracanie bazy danych — baze danych mozna przywrécic¢ przy uzyciu dowolnej migawki kopii
zapasowej. Przywrdcenia mogg dokonac wytgcznie terenowi pracownicy serwisu lllumina. Aby
przywréci¢ zaszyfrowang kopie zapasowa, wymagane jest podanie hasta. Musi to by¢ hasto
obowigzujgce w momencie tworzenia kopii zapasowej.

* Kopie zapasowe danych - jako gtéwnego miejsca przechowywania danych sekwencjonowania
mozna uzywac Serwer lokalny, jednak pomiesci on jedynie dane z okoto 300 przebiegow.
Zautomatyzowane tworzenie kopii zapasowych danych mozna skonfigurowac tak, aby dziatato
w sposOb ciggty na innym urzadzeniu w celu dtugoterminowego przechowywania danych lub
urzgdzeniu NAS.

* Konserwacja - poza tworzeniem kopii zapasowej danych Serwer lokalny nie wymaga od

uzytkownika wykonywania zadnych czynnosci konserwacyjnych. Aktualizacje dotyczace VeriSeq
NIPT Assay Software lub Serwer lokalny sg dostarczane przez dziat pomocy technicznej lllumina.

Archiwizacja danych

Nalezy skonsultowac zasady archiwizacji z lokalnym dziatem IT, aby okresli¢ sposéb archiwizowania
katalogow wejsciowych i wyjsciowych. VeriSeq NIPT Assay Software monitoruje pozostatg ilo$¢ miejsca
na dysku w katalogu wej$sciowym i powiadamia uzytkownikéw w wiadomosci e-mail, gdy pozostata ilos¢
wolnego miejsca wynosi ponizej 1 TB.

Nie nalezy uzywac Serwer lokalny do przechowywania danych. Dane nalezy przesyta¢ do Serwer
lokalny i regularnie je archiwizowag.

Typowe sekwencjonowanie zgodne z procedurg analizy cfDNA wymaga 25-30 GB wolnego miejsca w
system sekwencjonowania nowej generacji. Rzeczywisty rozmiar folderu danych sekwencjonowania
zalezy od konncowej gestosci klastrow.

Dane nalezy archiwizowa¢ tylko wéwczas, gdy system znajduje sie w stanie bezczynnosci, a analiza ani
sekwencjonowanie nie sg w toku.
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Mapowanie dyskow serwera

Serwer lokalny ma na serwerze lokalnym trzy foldery, ktére mozna indywidualnie mapowac¢ na dowolny
komputer z systemem Microsoft Windows:

input (wejsciowy) — mapowanie do folderéw danych sekwencjonowania. Instalacja na komputerze
podtgczonym do systemu sekwencjonowania. Nalezy skonfigurowac¢ system sekwencjonowania do
strumieniowego przesytania danych do folderu wejsciowego.

output (wyjsciowy) — mapowanie do raportéw analizy i raportéw przetwarzania oznaczenia na
serwerze.

backup (kopia zapasowa) — mapowanie do plikdw kopii zapasowych bazy danych.

UWAGA Tylko pracownicy serwisu i administratorzy z aktywnymi kontami majg uprawnienie do

mapowania dyskéw serwera.

Zmapuj kazdy folder w nastepujacy sposdb.

1.
2.

Zaloguj sie na komputer w podsieci Serwer lokalny.

Kliknij prawym przyciskiem myszy opcje Computer (Komputer) i wybierz opcje Map network drive
(Mapuj dysk sieciowy).

Woybierz litere z listy rozwijanej Drive (Dysk).

W polu Folder wprowadz \\<VeriSeq Onsite Server v2Adres IP>\<nazwa folderu>.

Przyktadowo: \\10.50.132.92\input.

Wopisz swojg nazwe uzytkownika i hasto (jako aktywnego administratora) do VeriSeq NIPT Assay
Software v2. Pomysinie zmapowane foldery pojawig sie jako zainstalowane na komputerze. W razie
zmiany roli, statusu aktywnosci lub hasta administratora aktywne potgczenie zmapowanego
serwera zostaje zakonczone.

Pomysinie zmapowane foldery pojawig sie jako zainstalowane na komputerze.

UWAGA Mapowanie dysku lokalnego bazuje na protokole Server Message Block (SMB).

Oprogramowanie obstuguje obecnie protokét SMB2 i jego nowsze wersje. Serwer wymaga
podpisania protokotu SMB. Nalezy witgczy¢ te wersje na urzadzeniu (laptopie/stacji roboczej),
na ktére mapuje sie dane.

Ponownie uruchom serwer.

UWAGA Uprawnienie do ponownego uruchamiania serwera majg tylko pracownicy serwisu

i administratorzy.

Aby ponownie uruchomié serwer:
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1. Naliscie rozwijanej Settings (Ustawienia) wybierz opcje Reboot Server (Uruchom ponownie
serwer).

2. Wybierz opcje Reboot (Uruchom ponownie), aby uruchomi¢ ponownie system, albo opcje Cancel
(Anuluj), aby wyjs¢ bez ponownego uruchamiania.

3. Wprowadz przyczyne wytgczania serwera.
Ta przyczyna zostanie zarejestrowana na potrzeby rozwigzywania problemow.

/N PRZESTROGA

Podczas ponownego uruchamiania nie nalezy wykonywac¢ zadnych analiz sekwencjonowania
ani przygotowywania probki. Moze to prowadzi¢ do utraty danych. Ponowne uruchamianie
systemu moze trwac kilka minut. Zaplanuj aktywnos$¢ w laboratorium w trakcie ponownego
uruchomienia.

Wyltgczanie i wigczanie zasilania

W przypadku ML STAR i jego urzadzen peryferyjnych, na przyktad komputeréw PC, cykle zasilania s3
waznym krokiem konserwacji, aby zapewni¢ ptynng prace i zapobiec btedom systemu. Jest to réwniez
kluczowy krok na koncu cyklu pracy, aby wytgczy¢ urzadzenia peryferyjne, takie jak pompy lub systemy
CPAC. Aby unikng¢ niepotrzebnego zuzycia energii i potencjalnych problemoéw, po uzyciu nie nalezy
pozostawia¢ systemu wigczonego na noc.

Wylgczanie serwera

UWAGA Uprawnienie do wytgczania serwera majg tylko pracownicy serwisu i administratorzy.

Wytgczanie serwera Serwer lokalny

1. Naliscie rozwijanej Settings (Ustawienia) wybierz opcje Shut Down Server (Wytgcz serwer).

2. Wybierz opcje Shut Down (Wytgcz), aby wytgczy¢ Serwer lokalny, albo opcje Cancel (Anuluj), aby
wyjs$¢ bez jego wytgczania.

3. Wprowadz przyczyne wytgczania serwera Serwer lokalny.
Ta przyczyna zostanie zarejestrowana na potrzeby rozwigzywania problemoéw.

/N PRZESTROGA

Zadna analiza sekwencjonowania ani przygotowanie probki nie powinny by¢é aktywne
podczas wytgczania serwera. Moze to spowodowac utrate danych.
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Przywracanie normalnego dziatania po
hieoczekiwanym wytaczeniu

W przypadku przerwy w dostawie zasilania lub przypadkowego wytgczenia przez uzytkownika podczas
analizy system:

* Automatycznie restartuje VeriSeq NIPT Assay Software po ponownym uruchomieniu.

* Rozpoznaje, ze przebieg analizy nie powiddt sie i ponownie wprowadza przebieg do kolejki
przetwarzania.

* Generuje dane wyjsciowe po pomysinym zakonczeniu analizy.

UWAGA Jesli wykonanie analizy nie powiedzie sig, VeriSeq NIPT Assay Software umozliwia systemowi
ponowne wprowadzenie przebiegu do analizy maksymalnie trzy razy.

Kwestie srodowiskowe

Informacje dotyczgce temperatury w otoczeniu Serwer lokalny sg widoczne w ponizszej tabeli. Te
informacje nie majg zastosowania do ML STAR.

., Temperatura otoczenia podczas Temperatura otoczenia poza
Wysokos¢ n.p.m.

eksploataciji eksploatacja
Poziom morza 0d 10°C do 40°C 0Od 0°C do 60°C
+3050 m n.p.m. 0Od 0°C do 30°C 0Od -10°C do 50°C

(+10 000 stép)

Informacje na temat utylizacji sprzetu elektronicznego zgodnie z dyrektywa i przepisami dotyczacymi
zuzytego sprzetu elektrycznego i elektronicznego (WEEE) znajduja sie na stronie internetowej lllumina
pod adresem https://support.illumina.com/weee-recycling.html.
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QC Metrics (Wskazniki kontroli jakosci)

Granice i wskazniki kontroli jakosSci oznaczenia

ilosciowego

Dolna
Metryka Opis )
granica
standard_r_squared Wartos¢ R- 0,980
kwadratu krzywej
WZzOorcowej.
standard_slope Nachylenie 0,95
krzywej
wzorcowe;j.
ccn_library_pg_ul Maksymalne Nie dot.

dopuszczalne
stezenie probki.
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Gdrna
granica

Nie dot.

1,15

1000 pg/ul

Uzasadnienie

Krzywe wzorcowe
wykazujgce
niewystarczajgca
liniowos$¢ w obszarze
logarytmicznym nie
umozliwiajg doktadnego
okreslenia faktycznych
stezen probek.

Krzywe wzorcowe

o nachyleniu poza
oczekiwanym zakresem
wskazujg na
niemiarodajnosé
modelu.

Prébki o obliczonym
stezeniu DNA
przekraczajgcym
specyfikacje oznaczajg
nadmierne
zanieczyszczenie
genomowego DNA.
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Metryka

median_ccn_pg_ul

. Dolna
Opis )
granica
Mediana wartosci 16 pg/ul

stezen wyliczona
dla wszystkich
probek w partii.

Gdrna
granica

Nie dot.

Uzasadnienie

Pula do
sekwencjonowania o
odpowiedniej objetosci
nie moze zawierac zbyt
duzej liczby nadmiernie
rozcienczonych probek.
Partie z duzymi liczbami
rozcienczonych prébek
wskazujg na
nieprawidtowosc¢

W procesie
przygotowywania
probek.

Wskazniki i granice kontroli jakosci
sekwencjonowania

Metryka

cluster_density

. Dolna
Opis )
granica
Gestosc klastra 152 000 na
sekwencjonowania. mm?
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Gorna
granica

338000

na mm?

Uzasadnienie

Komora
przeptywowa

0 niskiej gestosci
klastra nie generuje
wystarczajgcej ilosci
odczytéw. Komory
przeptywowe o zbyt
duzejilosci klastrow
zwykle zwracaja
dane
sekwencjonowania
o niskiej jakosci.

49



Instrukcja obstugi VeriSeq NIPT Solution v2 -1VD

Metryka

pct_pf

fazowanie
wyprzedzajgce

fazowanie

predicted_
aligned_reads

. Dolna Goérna

Opis . .
granica granica

Procent odczytow =50 % Nie dot.

przechodzacych

przez filtr czystosci.

Frakcja fazowania Nie dot. <0,003

wyprzedzajgcego.

Frakcja fazowania. Nie dot. <0,004

Szacunkowa $rednia =4 000000 Nie dot.

liczba unikalnie
mapowanych
fragmentdw na
probke.
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Uzasadnienie

Komory
przeptywowe

o ekstremalnie niskigj
wartosci % PF moga
charakteryzowac sie
nieprawidtowa
reprezentacjg zasad
i prawdopodobnie
mogg wskazywac na
problemy

z odczytami PF.

Doswiadczalnie
zoptymalizowane
rekomendacje
dotyczace VeriSeq
NIPT Solution v2.

Doswiadczalnie
zoptymalizowane
rekomendacje
dotyczace VeriSeq
NIPT Solution v2.

Okreslane jako
minimalna
obserwowana liczba
NES w populacji
normalnej.
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Raporty systemowe

Wstep

VeriSeq NIPT Assay Software generuje nastepujgce kategorie raportéw:

* Raporty z wynikami i powiadomieniami.

* Raporty dotyczgce przetwarzania.

Raport moze mie¢ charakter informacyjny lub umozliwia¢ podjecie dziatan.

* Informacyjne - raport dotyczacy procesu, ktéry zawiera informacje na temat postepu oznaczenia
i moze by¢ uzywany w celu potwierdzenia ukonczenia konkretnego etapu. Ten raport zawiera takze
informacje, takie jak wyniki kontroli jakosci i numery identyfikacyjne.

* Z opcjami dziatania - raport asynchroniczny wyzwalany przez zdarzenie systemowe lub dziatanie
uzytkownika, ktére wymaga uwagi ze strony uzytkownika.

W niniejszej sekcji opisano poszczegdlne raporty i przedstawiono szczegdty raportdw na potrzeby
integracji z systemem LIMS.

Pliki wyjsciowe

Raporty VeriSeq NIPT Assay Software sg generowanie na wewnetrznym dysku twardym Serwer lokalny,
zmapowanym na dysk uzytkownika jako folder wyjsciowy tylko do odczytu. Kazdy raport jest
generowany z odpowiednim standardowym plikiem sumy kontrolnej MD5, ktéry stuzy do sprawdzenia,
czy plik nie byt modyfikowany.

Wszystkie raporty majg format zwyktego tekstu rozdzielanego znakami tabulacji. Raporty mozna
otworzy¢ przy uzyciu dowolnego edytora tekstu lub programu przedstawiajgcego dane tabelaryczne,
takiego jak Microsoft Excel®,

Struktura pliku raportéw

Oprogramowanie VeriSeq NIPT Assay Software zapisuje raporty w konkretnej strukturze w folderze
wyjsciowym.
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Rysunek 4 Struktura pliku raportéw VeriSeq NIPT Assay Software

Wynik Nazwa partii I
Raport NIPT Raport Uniewaznie-
(Pulap) — dodatkowy nie probki
(Pula A) o |
| — _ p Raport Raport z Ni - .
Raport NIPT Raport A Dzienniki Zainicjowa- Probka doty'imy selg‘v’eannqao- o™ Uniewaznie-
_ = B i i ibli i 4 nowani It i
— (PulaB) dosatko probki przetwarzania | Mi€partii | | biblioteki 1o puan) | (RUEA) analizy WD
ula o | g
fyn —— Raport z . i
Wejsqe g équﬁﬂ'eeg » Odczynnik doRtayFétz’.;tcy Asekevenc‘- Uniewaznie-
ibli i jonowania i i
przﬁi‘:f,‘l‘,"f’a' biblioteki puli (pula B) J Boss) nie pul{ :
Laboratoryjne
ksmlatetr;afx

el loa ne

I ds biblotk

Kopia Kwantyfik-

acja

zZapasowa biblioteki
Raport generowany po pomysinym p'z'iﬂi:;ia';ﬂa

zakonczeniu procesu biblioteki

Asynchroniczne dziatanie anulowania/
uniewazniania wywotane przez uzytkownika

VeriSeq NIPT Assay Software zapisuje raporty w folderze Batch Name (Nazwa partii) zgodnie
Z nastepujgca organizacja:

* Folder gtéwny Batch Name (Nazwa partii) — zawiera raporty z wynikami lub powigzane
z powiadomieniami e-mail wygenerowanymi przez system LIMS. Szczegdtowe informacje mozna
znalez¢é w Raporty z wynikami i powiadomieniami na stronie 58.

* Folder ProcessLogs (Dzienniki przetwarzania) — zawiera raporty dotyczgce przetwarzania.
Szczegodtowe informacje mozna znalezé w czesci Raporty dotyczgce przetwarzania na stronie 79.

Lista wszystkich raportow jest dostepna w sekcji Podsumowanie raportow systemu na stronie 53.
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Podsumowanie raportow systemu

Nazwa raportu

NIPT Report (Raport NIPT) na stronie 58

Supplementary Report (Raport dodatkowy) na
stronie 71

Sample Invalidation Report (Raport
Z uniewaznienia prdbki) na stronie 77

Sample Cancelation Report (Raport
z anulowania probki) na stronie 78

Pool Retest Request Report (Raport
dotyczgcy zgdania ponownego
przetestowania puli) na stronie 79

Batch Initiation Report (Raport z zainicjowania
partii) na stronie 79

Batch Invalidation Report (Raport dotyczacy
uniewaznienia partii) na stronie 80

Typ raportu

Z opcjami
dziatania

Z opcjami
dziatania

Z opcjami
dziatania

Z opcjami
dziatania

Z opcjami
dziatania

Informacyjne

Informacyjne

Czego
dotyczy
raport

Pula/komora
przeptywowa

Pula/komora

przeptywowa

Prdobka

Préobka

Pula

Partia

Partia

Format nazwy pliku raportu

<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
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Nazwa raportu

Library Sample Report (Raport dotyczacy
prdébek biblioteki) na stronie 81

Library Reagent Report (Raport dotyczacy
odczynnikéw biblioteki) na stronie 82

Library Labware Report (Raport dotyczgcy
laboratoryjnych materiatow eksploatacyjnych
biblioteki) na stronie 83

Library Quant Report (Raport dotyczgcy
oznaczenia ilosciowego biblioteki) na stronie
84

Library Process Log (Dziennik przetwarzania
biblioteki) na stronie 84

Pool Report (Raport dotyczagcy puli) na stronie
86

Pool Invalidation Report (Raport dotyczacy
uniewaznienia puli) na stronie 86

Sequencing Report (Raport
z sekwencjonowania) na stronie 87

Analysis Failure Report (Raport
Z niepowodzenia analizy) na stronie 88

Typ raportu

Informacyjne

Informacyjne

Informacyjne

Informacyjne

Informacyjne

Informacyjne

Informacyjne

Informacyjne

Informacyjne

Czego
dotyczy
raport
Partia

Partia

Partia

Partia

Partia

Pula

Pula

Pula/komora
przeptywowa

Pula/komora
przeptywowa

Format nazwy pliku raportu

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

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

ProcesslLogs/<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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Zdarzenia powodujgce wygenerowanie raportu

Raport
NIPT Report (Raport NIPT)

Supplementary Report (Raport
dodatkowy)

Sample Invalidation
(Uniewaznienie probki)
Sample Cancellation
(Anulowanie proébki)

Pool Retest Request (Zadanie
ponownego przetestowania
puli)

Batch Initiation (Zainicjowanie
partii)

Batch Invalidation
(Uniewaznienie partii)

Library Sample (Probka
biblioteki)

Opis
Zawiera ostateczne wyniki pomysinie wykonanego

przebiegu analizy.

Zawiera wyniki dodatkowe dotyczace pomysinie
wykonanej analizy.

Zawiera informacje o uniewaznionej probce.
Zawiera informacje o anulowanej probce.

Wskazuje, ze z istniejgcej partii mozna wygenerowad
druga pule. Zawiera informacje o statusie ponownego
testu puli.

Wskazuje start przetwarzania nowej partii.

Zawiera informacje o uniewaznionej partii
zainicjowanej przez uzytkownika.

Zawiera liste wszystkich prébek w partii.

Zdarzenie generujace

Zakonczenie analizy w ramach
sekwencjonowania.

Zakonczenie analizy w ramach
sekwencjonowania

i wygenerowanie raportu NIPT.

Uniewaznienie probki przez
uzytkownika.

Anulowanie prébki przez
uzytkownika.
Uniewaznienie puli przez
uzytkownika.

Zainicjowanie nowej partii przez

uzytkownika.

Partia jest uniewazniona.

Partia jest uniewazniona.
Zakoniczenie metody
przygotowania biblioteki.

Niepowodzenie analizy iloSciowej

partii.
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Raport

Library Reagent (Odczynnik
biblioteki)

Library Labware
(Laboratoryjne materiaty
eksploatacyjne do biblioteki)

Library Quant (Kwantyfikacja
biblioteki)

Library Process Log (Dziennik
przetwarzania biblioteki)

Pula

Pool Invalidation
(Uniewaznienie puli)

Opis
Zawiera informacje o odczynniku przetwarzania do
biblioteki.

Zawiera informacje o laboratoryjnym materiale
eksploatacyjnym do biblioteki.

Zawiera wyniki testu kwantyfikacji biblioteki.

Zawiera kroki wykonane podczas przetwarzania
biblioteki.

Zawiera objetosci puli prébek.

Zawiera informacje o uniewaznionej puli zainicjowanej
przez uzytkownika.

Zdarzenie generujgce

Partia jest uniewazniona.
Zakonczenie metody
przygotowania biblioteki.
Niepowodzenie analizy ilosciowej
partii.

Partia jest uniewazniona.
Zakonczenie metody
przygotowania biblioteki.
Niepowodzenie analizy ilosciowej
partii.

Partia jest uniewazniona.
Zakonczenie metody
przygotowania biblioteki.
Niepowodzenie analizy ilosciowej
partii.

Partia jest uniewazniona.
Zakonczenie metody
przygotowania biblioteki.
Niepowodzenie analizy ilosciowej
partii.

Zakonczenie przetwarzania partii.
Zakonczenie metody tworzenia
puli.

Uniewaznienie puli przez
uzytkownika.
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Raport Opis

Sekwencjonowanie Zawiera wyniki kontroli jakosci sekwencjonowania.
Analysis Failure Zawiera informacje o analizie puli zakonczonej
(Niepowodzenie analizy) niepowodzeniem.

L Uzytkownik uniewaznia pule z poprawnej partii, ktdra nie przekroczyta maksymalnej liczby pul.

Zdarzenie generujgce

» Kontrola jakosci
sekwencjonowania zakonczona
wynikiem pozytywnym.

o Kontrola jakosci
sekwencjonowania zakonczona
wynikiem negatywnym.

e Uptyniecie limitu czasu
sekwencjonowania.

* Niepowodzenie analizy w ramach
sekwencjonowania.
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Raporty z wynikami i powiadomieniami

NIPT Report (Raport NIPT)

Raport NIPTdla VeriSeq NIPT Assay Software v2 zawiera wyniki klasyfikacji chromosomoéw w formacie, w ktérym kazda prébka w puli

przypada na jeden wiersz.

Kolumna Opis

batch_name Nazwa partii.

sample_ Niepowtarzalny kod kreskowy
barcode prébki.
sample_ Informacja o typie probki

type dostarczona przez punkt pobran
lub pracownika laboratorium.
Okresla klasyfikacje aneuploidii,
raportowanie aneuploidii i kryteria
kontroli jakosci.

Opcje wartosci nastawy Rodzaj
Nie dotyczy. tekst
Nie dotyczy. tekst
Jedna z nastepujgcych wartosci: enum

Singleton (Pojedyncza) - cigza
pojedyncza.

Twin (Mnoga) - cigza wieloptodowa.
Control (Kontrolna) — prébka kontrolna

o znanej klasyfikacji ptci i aneuploidii.
NTC - prébka kontrolna bez wzorca (brak
DNA).

Not specified (Nie okreslono) —typ tej
probki nie zostat okreslony.

Regex
~a-zA-Z0-9_-]
{1,36}$
~a-zA-Z0-9_-]
{1,36}$
Wartosci
okreslone w
opcjach
wartosci
nastawy.

dAl - ZA uonn|os 1dIN basuaA 1Bnisqo efoxnuisul



"OYLIA NI 3OALSONOVIA M VINYMOSOLS 0d

60 "1dM 0764900000001 41U Juswnxoq

6S

Kolumna Opis

sex_chrom  Wymagana jest analiza
chromosomow ptci. Okresla
sposob przedstawienia klasyfikaciji
aneuploidii i informacji

o chromosomach ptci.

screen_type Typ badania przesiewowego.

flowcell Kod kreskowy komory
przeptywowej uzywanej do

sekwencjonowania.

Opcje wartosci nastawy Rodzaj

Jedna z nastepujgcych wartosci: enum

* Yes (Tak) —wymagane jest raportowanie
aneuploidii chromosomow pici i pici.

» No (Nie) - nie jest wymagane
raportowanie aneuploidii chromosomdéw
ptci ani ptci.

e SCA -raportowanie aneuploidii
chromosomow pici jest wymagane,

a raportowanie ptci nie jest wymagane.

» Not specified (Nie okreslono) — dla probki
nie okreslono opcji raportowania
chromosomow pici.

Wyswietlane w raporcie NIPT wartosci ,yes”,

,N0" i,sca” sg pisane tylko matymi literami.

Jedna z nastepujgcych wartosci: tekst

o Basic (Podstawowe) — badanie
przesiewowe chromosomow 13, 18 lub 21.

» Genomewide (Caty genom) — badanie
przesiewowe catego genomu.

» Not specified (Nie okreslono) — nie
okreslono typu badania przesiewowego
dla tej probki.

Wyswietlane w raporcie NIPT wartosci

Lbasic” i ,genomewide” sg pisane tylko

matymi literami.

Nie dotyczy. tekst

Regex

Wartosci
okreslone w
opcjach
wartosci
nastawy.

Wartosci
okreslone w
opcjach
wartosci
nastawy.

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

dAl - ZA uonn|os 1dIN basuaA 1Bnisqo efoxnuisul



"OYLIA NI 3OALSONOVIA M VINYMOSOLS 0d

60 "1dM 0764900000001 41U Juswnxoq

09

Kolumna

class_sx

Opis
Klasyfikacja aneuploidii
chromosomow pfci.

Opcje wartosci nastawy Rodzaj Regex

Jedna z ponizszych wartosci w zaleznosci class_ Wartosci

od typu probki i wybranych opcji SX okreslone w

raportowania chromosomaow pfci: opcjach

o ANOMALY DETECTED (Wykryto wartosci
anomalie) — wyswietlanie opisu_anomalii nastawy.

dla swoistych anomalii.

NO ANOMALY DETECTED (Nie wykryto
anomalii) — prébka ujemna, pte¢ nie jest
raportowana.

NO ANOMALY DETECTED - XX (Nie
wykryto anomalii, XX) — prébka ujemna,
ptéd pici zenskiej.

NO ANOMALY DETECTED - XY (Nie
wykryto anomalii, XY) — prébka ujemna,
ptéd ptci meskie;.

NOT REPORTABLE (Nie mozna zgtosié) -
oprogramowanie nie moze zgtosic¢
chromosoméw ptci.

NO CHR Y PRESENT (Brak chr. Y) —cigza
blizniacza, nie wykryto chromosomu Y.
CHR Y PRESENT (Wystepuje chr.Y) -
cigza blizniacza, wykryto chromosom Y.
CANCELLED (Anulowano) — probka
anulowana przez uzytkownika.
INVALIDATED (Uniewazniono) —
niepowodzenie kontroli jakosci probki lub
jej uniewaznienie przez uzytkownika.
NOT TESTED (Nie testowano) — nie
badano chromosomoéw pici.

NA (Nie dotyczy) — kategoria nie dotyczy
probki.
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Kolumna

class_auto

anomaly_
description

Opis

Klasyfikacja aneuploidii

w autosomach. Zgtaszana jako
ANOMALY DETECTED (Wykryto
anomalie), jesli wykryto anomalie
w ramach wybranego typu
badania przesiewowego prébki.

Ciagg zgodny z wymogami komisji
ISCN opisujgcy wszystkie mozliwe
do zgtoszenia anomalie. Wiele
anomalii jest rozdzielanych
srednikami.

Opcje wartosci nastawy

Jedna z nastepujgcych wartosci:

ANOMALY DETECTED (Wykryto
anomalie) — wykryto anomalie
autosomaina.

NO ANOMALY DETECTED (Nie wykryto
anomalii) — nie wykryto anomalii
autosomalne;j.

CANCELLED (Anulowano) — probka
anulowana przez uzytkownika.
INVALIDATED (Uniewazniono) —
niepowodzenie kontroli jakosci probki lub
jej uniewaznienie przez uzytkownika.

NA (Nie dotyczy) — kategoria nie dotyczy
prébki.

WYKRYTO: ciggi oddzielone srednikami,
ktére tgczg nastepujgce formaty w kolejnosci
chromosomow:

(\+[-)[12]1?[0-9]
(del|dup)\([1212[0-91\(((p|a) [0-91{1,2}(\.[0-
9{1,.21)?){2}\)

XO|XXX|XXY XYY

Inne mozliwosci: NO ANOMALY DETECTED
(Nie wykryto anomalii) | NA (Nie dotyczy) |
INVALIDATED (Uniewazniono) |
CANCELLED (Anulowano).

Rodzaj
tekst

tekst

Regex

Wartosci
okreslone w
opcjach
wartosci
nastawy.

Ciagi
oddzielone
srednikami i
inne wartosci
opisane w
czesci Reguty
opisywania
anomalii na
stronie 65.
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Kolumna

qc_flag

Opis

Wyniki analizy kontroli jakosci.
Tylko wartosci WARNING
(Ostrzezenie) i PASS
(Powodzenie) w kolumnie qc_flag
wigza sig ze zgtoszeniem
wynikéw. W przypadku wszystkich
pozostatych wartosci wyniki nie sg
raportowane.

Opcje wartosci nastawy

Jedna z nastepujgcych wartosci:
e PASS (Powodzenie)
WarningOstrzezenie

FAIL (Niepowodzenie)
CANCELLED (Anulowano)
INVALIDATED (Uniewazniono)
NTC_PASS (Powodzenie NTC)

Rodzaj

enum

Regex

Wartosci
okreslone w
opcjach
wartosci
nastawy.
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Kolumna

qgc_reason

Opis
Niepowodzenie kontroli jakosci lub
informacja ostrzegawcza.

Opcje wartosci nastawy

Jedna z nastepujgcych wartosci:

NONE (Brak); stan kontroli jakosci = PASS
(Powodzenie)

MULTIPLE ANOMALIES DETECTED
(Wykryto wiele anomalii); stan kontroli
jakosci = WARNING (Ostrzezenie)

FAILED iFACT (Niepowodzenie iFACT)
DATA OUTSIDE OF EXPECTED RANGE
(Dane poza oczekiwanym zakresem)
FRAGMENT SIZE DISTRIBUTION
OUTSIDE OF EXPECTED RANGE (Rozktad
wielkos$ci fragmentéw poza oczekiwanym
zakresem) FLOWCELL DATA OUTSIDE OF
EXPECTED RANGE (Dane komory
przeptywowej poza oczekiwanym
zakresem)

FAILED TO ESTIMATE FETAL FRACTION
(Nie udato sie oszacowac frakcji ptodowej)
SEQUENCING

DATA OUTSIDE OF EXPECTED RANGE
(Dane sekwencjonowania poza
oczekiwanym zakresem)

UNEXPECTED DATA (Nieoczekiwane
dane)

NTC SAMPLE WITH HIGH COVERAGE
(Prébka NTC z wysokim pokryciem)
CANCELLED (Anulowano)

INVALIDATED (Uniewazniono)

Rodzaj
tekst

Regex

Wartosci
okreslone w
opcjach
wartosci
nastawy.
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Kolumna

ff

Opis

Szacowana frakcja ptodowa.

Opcje wartosci nastawy

Odsetek cfDNA w prébce pochodzacego od
ptodu po zaokragleniu do liczby catkowitej.
Wyniki ponizej 1 % sg przedstawiane

w postaci <1 %.

Rodzaj
tekst

Regex

Nie dotyczy.
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Reguty opisywania anomalii

Jesli podczas analizy VeriSeq NIPT Assay Software v2 zostanie zidentyfikowana anomalia, w polu
anomaly_description w raporcie NIPT zostanie wyswietlona warto$¢ DETECTED (Wykryto) wraz

Z ciggiem tekstowym. Ten tekst opisuje wszystkie raportowane anomalie zgodnie z wymogami
Miedzynarodowej Statej Komisji Nomenklaturowej ds. Cytogenetyki (ISCN). Cigg zawiera wiele
elementdéw rozdzielonych srednikami. Kazdy element reprezentuje trisomie lub monosomie

w autosomie, aneuploidie chromosomdw ptci albo czesciowg delecje lub duplikacje.

Elementy odpowiadajgce trisomii i monosomii sg podane w postaci oznaczen odpowiednio +<chr> i -
<chr>, gdzie <chr> to numer chromosomu.

Przyktadowo wynik prébki z trisomig chromosomu 5 jest przedstawiony w ponizszy sposob:
+5

Wynik prébki z monosomig chromosomu 6 jest przedstawiony w ponizszy sposob:

-6

W przypadku aneuploidii chromosomoéw pici stosowany jest standardowy zapis o nastepujacych
mozliwych wartosciach:

*  XO-w przypadku monosomii chromosomu X;

* XXX -w przypadku trisomii chromosomu X;

*  XXY -w przypadku 2 chromosomow X u mezczyzn;

* XYY -w przypadku 2 chromosomow Y u mezczyzn.

Czesciowe delecje lub duplikacje sg zgtaszane tylko dla autosomodw i sg okreslane jedynie podczas
badan przesiewowych catego genomu. Sktadnia czesciowej delecji lub duplikacji to <type>(<chr>)
(<start band><end band>), gdzie:

* <type> jest typem zdarzenia: ,del” w przypadku delecji lub ,,dup” w przypadku duplikacji.

* <chr> jest numerem chromosomul.

* <start band> jest pasmem chromosomu zawierajgcym poczatek zdarzenia.

* <end band> jest pasmem chromosomu zawierajgcym koniec zdarzenia.

Na przyktad czesciowa delecja lub duplikacja, w przypadku ktérej duplikacja wystepuje w cytobandzie

p13 w chromosomie 19, jest przedstawiona w ponizszy sposdb:
dup (19) (p13.3,pl3.2)

W polu anomaly_description stosowane sg cztery zasady uporzgdkowania:

1. Elementy sg uporzgdkowane wedtug numeru chromosomu, niezaleznie od tego, czy dotyczg catego
chromosomu, czy tez czesciowej delecji lub duplikacji. Aneuploidia chromosomow pfci, jesli
wystepuje, pojawia sie jako ostatnia.

2. W przypadku anomalii w obrebie tego samego chromosomu aneuploidie catego chromosomu
wystepujg przed czesciowymi delecjami lub duplikacjami.
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3. W przypadku czesciowych delecji lub duplikacji w obrebie tego samego chromosomu delecje sg
podawane przed duplikacjami.

4. Czesciowe delecje lub duplikacje tego samego typu w obrebie tego samego chromosomu sa
uporzadkowane wedtug zasady poczatkowej, ktdra jest widoczna w raporcie uzupetniajgcym.

UWAGAW przypadku badania przesiewowego catego genomu oprogramowanie moze zgtosi¢
aneuploidie i czesciowa delecje lub duplikacje jako wptywajgce na ten sam chromosom. Jesli
ten wynik wystapi, nalezy zapoznac sie z raportem uzupetniajgcym w celu uzyskania
dodatkowych wskaznikéw utatwiajgcych interpretacje.
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Komunikaty dotyczace przyczyny kontroli jakosci

W kolumnie gc_reason raportu NIPT wyswietlane jest niepowodzenie kontroli jakosci lub ostrzezenie,
jesli wyniki analizy przekraczajg oczekiwany zakres analitycznego parametru kontroli jakosci.
Niepowodzenia kontroli jakosci skutkujg catkowitym wstrzymaniem wynikow dotyczacych aneuploidii
chromosomoéw, klasyfikacji ptci, wynikdw w raporcie uzupetniajgcym i szacowanej frakcji ptodowej, co
odpowiada nastepujgcym polom raportu NIPT: class_auto, class_sx, anomaly_description oraz ff.

Zalecane
dziatanie

FAILED iFACT (Niepowodzenie iFACT) individual Fetal Ponowne
Aneuploidy przetworzenie
Confidence Test, probki.
iFACT
(Zindywidualizowan
y test pewnosci
aneuploidii ptodu) —
parametr kontroli
jakoscitgczacy
szacowanie frakcji
ptodowej
Z parametrami
analizy zwigzanymi
z pokryciem, stuzacy
do ustalania, czy
wynik dla okreslonej
probki jest
zgtaszany przez
system z pewnoscia
statystyczna.

Komunikat dotyczacy przyczyny kontroli jakosci  Opis
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Komunikat dotyczacy przyczyny kontroli jakosci

DATA OUTSIDE OF EXPECTED RANGE (Dane poza
oczekiwanym zakresem)

FRAGMENT SIZE DISTRIBUTION OUTSIDE OF
EXPECTED RANGE (Rozktad wielkos$ci fragmentéw
poza oczekiwanym zakresem)

FLOWCELL DATA OUTSIDE OF EXPECTED RANGE
(Dane komory przeptywowej poza oczekiwanym
zakresem)

FAILED TO ESTIMATE FETAL FRACTION (Nie udato
sie oszacowac frakcji ptodowej)
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Opis

Srednie odchylenie
od pokrycia
euploidalnego jest
niezgodne

Z wyuczonym
rozktadem danych.
Prawdopodobng
przyczyng jest
Zanieczyszczenie
lub nieprawidtowe
przetworzenie
probki.

Rozktad wielkosci
fragmentdw jest
niezgodny

Z wyuczonym
rozktadem danych.
Prawdopodobng
przyczyng jest
zanieczyszczenie
lub nieprawidtowe
przetworzenie
probki.

Dane komory
przeptywowej sg
niezgodne

Z wyuczonym
rozktadem danych.
Prawdopodobng
przyczyng jest btad
konfiguracji komory
przeptywowe;.

Nie mozna uzyskacé
prawidtowej
szacunkowej
wartosci frakcji
ptodowej.

Zalecane
dziatanie

Ponowne
przetworzenie
probki.

Ponowne
przetworzenie
probki.

Ponowne
przetworzenie
probki.

Ponowne
przetworzenie
prébki.
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Komunikat dotyczacy przyczyny kontroli jakosci

SEQUENCING DATA OUTSIDE OF EXPECTED RAN
GE (Dane sekwencjonowania poza oczekiwanym
zakresem)

UNEXPECTED DATA (Nieoczekiwane dane)
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Opis

Dane wejsciowe
sekwencjonowania
sg niezgodne

Z wyuczonym
rozktadem danych.
Prawdopodobng
przyczyng jest
zanieczyszczenie
lub nieprawidtowe
przetworzenie
probki.

W raporcie
generowany jest
problem z kontrolg
jakosci, ktory nie
odpowiada innym
przyczynom kontroli
jakosci
wymienionym w tej
tabeli.

Zalecane
dziatanie

Ponowne
przeprowadzenie
sekwencjonowani
a w komorze
przeptywowe;.

Skontaktowad sie
Z dziatem pomocy
technicznej firmy

lllumina.
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Komunikat dotyczacy przyczyny kontroli jakosci

MULTIPLE ANOMALIES DETECTED (Wykryto wiele
anomalii)
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Opis

W prébce wykryto
€O najmniej dwie
podlegajgce
zgtoszeniu anomalie
(obejmujace
aneuploidie catego
chromosomu

i zdarzenia CNV).
Wykrycie wielu
anomalii moze
oznaczaé
nieprawidtowe
postepowanie

z prébka lub
wystepujgce
rzadziej sytuacje,
takie jak nowotwor
ztosliwy u matki.
Ten komunikat ma
charakter
ostrzezenia. Nie
oznacza
niepowodzenia
kontroli jakosci.
Wyniki sg zgtaszane,
wiec mozna
zobaczy¢ wykryte
anomalie. Jednak
moze by¢
wymagane ponowne
przetworzenie
prébki.

Zalecane
dziatanie

Ponowne
przetworzenie
probki.
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Komunikat dotyczacy przyczyny kontroli jakosci

NTC SAMPLE WITH HIGH COVERAGE (Probka NTC

z wysokim pokryciem)

CANCELLED (Anulowano)

INVALIDATED (Uniewazniono)

Opis

Wykryto wysokie
pokrycie probki NTC
(oczekiwany jest

brak materiatu DNA).

Prawdopodobng
przyczyng jest
Zanieczyszczenie
lub nieprawidtowe
przetworzenie
probki.

Probka zostata
anulowana przez
uzytkownika.

Probka zostata
uniewazniona przez
uzytkownika.

Zalecane
dziatanie

Ponowne
przetworzenie
probki.

Nie dotyczy.

Nie dotyczy.

Supplementary Report (Raport dodatkowy)

Raport dodatkowy zawiera dane dotyczgce dodatkowych wskaznikdw na podstawie partii, probki lub
regionu. W tym raporcie kazdy wiersz reprezentuje metryke. Wiele wskaznikdw ma zastosowanie
w odniesieniu do tej samej partii, probki lub tego samego regionu.

Plik danych rozdzielanych tabulatorami zawiera sze$¢ kolumn opisanych w ponizszej tabeli.

Kolumna

flowcell

batch_
name

sample_
barcode

Opis

Kod kreskowy komory

przeptywowe;j.

Nazwa odpowiadajacej

partii.
Kod kreskowy probki.
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Rodzaj

tekst

tekst

tekst

Regex

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

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

NA (Nie dotyczy) — w przypadku wskaznikow
dotyczacych partii.
Na-zA-Z0-9_-1{1,36}$
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Kolumna Opis

region Caty chromosom lub opis
regionu czesciowej
delecji lub duplikaciji.

metric_ Nazwa opisywanej
name metryki.

metric_ Wartos$¢ metryki.
value

Raport uzupetniajacy

Rodzaj
tekst

tekst

rozni
sie

Regex

NA (Nie dotyczy) — w przypadku wskaznikow

dotyczacych partii lub proébki.

chr[12]?[0-9X] - dla pomiaréw wskaznikdéw

catego obszaru chromosomu.

(del|dup)\([121?[0-9XTV\(((p|@) [0-91{1,2}(\.
[0-9]{1,2})){2}\) — dla czesciowego usuniecia

lub duplikowania danych regionu.

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

Patrz Raport uzupetniajgcy na stronie 72.

Raport dodatkowy zawiera dane opisanych ponizej wskaznikdw. Kazda metryka pojawia sie
w odniesieniu do partii, prébki lub regionu.

Wskazniki dotyczgce chromosomu X pojawiajg sie tylko wtedy, gdy dla opcji chromosomu ptci wybrano

wartosc Yes (Tak) lub SCA.

Zakresy wartosci pojawiajg sie jako ,warto$¢ minimalna, warto$¢ maksymalna” otoczone nawiasami
okragtymi lub kwadratowymi. Nawiasy wskazujg, ze wartos¢ krawedzi jest wytgczona z zakresu.
Nawiasy wskazujg, ze wartos¢ krawedzi jest uwzgledniona w zakresie. Inf to skrét od ,infinity”, co

oznacza nieskornczonosé.

Nazwa Frequenc
.. . , y Opis Rodzaj
wskaznika (Czestosé)
genome_ Na partie Uktad wspotrzednych na potrzeby tekst
assembly dopasowania danych
sekwencjonowania i wspétrzednych
w raporcie dotyczgcym regiondw.
Zawsze GRCh37 dla VeriSeq NIPT
Solution v2.
frag_size_dist Na prébke Odchylenie standardowe réznic ptywak
miedzy rzeczywistymi
a oczekiwanymi skumulowanymi
rozktadami wielkos$ci fragmentéw.
fetal_fraction  Na probke Raportowana frakcja ptodowa. ptywak
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Regex lub
zakres
wartosci

"GRCh37$%

(0, Inf)

0,1
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Nazwa
wskaznika

NCV_X

NCV_Y

number_of_
cnv_events

non_
excluded_
sites

Frequency
(Czestoscé)

Na probke

Na prébke

Na probke

Na probke

Opis

Znormalizowana wartosé
chromosomalna dla chromosomu X.

Pojawia sie tylko wtedy, gdy zezwala

na to opcja raportowania
chromosoméw ptci. W przeciwnym
wypadku ten wskaznik jest
wyswietlany jako NOT TESTED (Nie
testowano).

Znormalizowana wartos¢
chromosomalna dla chromosomu Y.

Pojawia sie tylko wtedy, gdy zezwala

na to opcja raportowania
chromosomow ptci. W przeciwnym
wypadku ten wskaznik jest
wyswietlany jako NOT TESTED (Nie
testowano).

Liczba regiondéw czesciowej delecji
lub duplikacji wykrytych w prébce.

Liczba odczytdow pozostajgcych po
filtrowaniu, ktére sg uwzgledniane
w analizie.

W przypadku prébek z <2 milionami
lub =60 milionami odczytéw kontrola
jakosci analizy nie powiedzie sig i
zostanie wyswietlony komunikat
FAILED iFACT. NES jest jednym z
kilku konkretnych wskaznikéw
uzywanych do obliczania kontroli
jako$ci iFACT i nie jest jedynym
wyznacznikiem wynikéw
pozytywnych lub negatywnych.
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Rodzaj

ptywak

ptywak

liczba
catkowita

liczba
catkowita

Regex lub
zakres
wartosci

(-Inf, Inf)

(-Inf, Inf)

(0, Inf)

(O, Inf)
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Nazwa Frequency Opis
wskaznika (Czestoscé)
region_ Na region Klasyfikacja regionu przez system
classification w tym samym formacie co pole
anomaly_description
w raporcie NIPT.
W przypadku chromosomu X, jesli
nie wykryto zadnej podlegajacej
raportowaniu anomalii
chromosomow pfci, klasyfikacja
regionu bedzie zgodna z wartoscia
class_sx w raporcie NIPT.
Opcje wartosci (regex):
DETECTED (Wykryto): (\+|-)[12]?[0-
9]
DETECTED: (del|dup)\([12]?[0-9]\)\
(((p|a)[0-91{1,2}(\.[0-91{1,2})2){2}\)
NO ANOMALY DETECTED (Nie
wykryto anomalii)
DETECTED (Wykryto):
(XO|XXX|XXY|XYY)|NIE WYKRYTO
ANOMALII - XX|NIE WYKRYTO
ANOMALII - XY|NIE PODLEGA
ZGLOSZENIU|CHR Y OBECNY|CHR Y
NIEOBECNY

chromosom Na region Symbol chromosomu.
start_base Na region Pierwsza zasada zawarta w regionie.

end_base Na region Ostatnia zasada zawarta w regionie.

start_ Na region Prazek cytogenetyczny pierwszej
cytoband zasady uwzglednionej w regionie.

end_ Na region Pragzek cytogenetyczny ostatnigj
cytoband zasady uwzglednionej w regionie.
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Rodzaj

tekst

tekst

liczba

catkowita

liczba

catkowita

tekst

tekst

Regex lub
zakres
wartosci

Wartosci
okreslone
w opisie.

chr[12]?[0-
9X]

[1, Inf)
[1, Inf)

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

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

74



Instrukcja obstugi VeriSeq NIPT Solution v2 -1VD

Nazwa Frequency
wskaznika (Czestoscé)
region_size_ Na region
mb

region_IIr_ Na region
trisomy

region_IIr_ Na region
monosomy

Opis

Wielkos$¢ regionu wyrazona jako
wielokrotnos$é miliona par zasad.

Wartos¢ LLR (logarytmiczny
wskaznik wiarygodnosci) dotyczaca
trisomii w danym regionie. Oznacza
trisomie. Brak zmiany oznacza
disomie. Trisomia jest
rozpoznawana, jesli wartos¢ LLR
przekracza wstepnie okreslony prég.
W przypadku czesciowych delecji
lub duplikacji ten wskaznik pojawia
sie tylko wtedy, gdy typem jest dup
(naddatek).

W przeciwnym wypadku ten
wskaznik jest wyswietlany jako NA
(Nie dotyczy).

Wartos¢ LLR dotyczgca monosomii
w danym regionie. Oznacza
monosomie. Brak zmiany oznacza
disomie. Monosomia jest
rozpoznawana, jesli wartos¢ LLR
przekracza wstepnie okreslony prég.
W przypadku czesciowych delecji
lub duplikacji ta metryka pojawia sie
tylko wtedy, gdy typem jest del
(ubytek). W przeciwnym wypadku
ten wskaznik jest wyswietlany jako
NA (Nie dotyczy).

Jesli wybrano wykonanie
podstawowego typu badania
przesiewowego, ten wskaznik jest
widoczny jako NOT TESTED (Nie
testowano).

Dokument nr 1000000067940 wer. 09
DO STOSOWANIA W DIAGNOSTYCE IN VITRO.

Rodzaj

ptywak

ptywak

ptywak

Regex lub
zakres
wartosci

(O, Inf)

(-Inf, Inf)

(-Inf, Inf)
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Nazwa
wskaznika

region_t_stat_
long_reads

region_
mosaic_ratio

Frequency
(Czestoscé)

Na region

Na region

Opis

Statystyka t konkretnego regionu.
Statystyka t jest réznicg pokrycia
miedzy konkretnym regionem

a pozostatg czescig genomu,

w poréwnaniu do zmiennosci

w probce. Jest to metryka stosunku
sygnatu do szumu, ktora rejestruje
mozliwo$¢ wykrycia jakiegokolwiek
przesuniecia pokrycia regionu.
Wartos¢ ,long_reads” wskazuje, ze
pokrycia stosowane dla tej
statystyki t uwzgledniajg petny
zakres wielkosci fragmentéw
uzywanych w analizie.

Statystyka t jest tgczona z frakcja
ptodowg szacowang dla tej prébki
w celu generowania wartosci LLR.

Odsetek materiatu ptodowego, ktéry
jest aneuploidalny. Ta metryka jest
oparta na stosunku frakcji ptodowej
wywhioskowanym z pokrycia
regionu do frakcji ptodowej dla
probki. W prébkach, w ktérych
frakcje ptodowe sg bliskie zera,
metryki ,mosaic ratio” mogg
przyjmowac wartosci ujemne

Z powodu zmiennosci oszacowania
frakcji ptodowej w prébce uzywanej
do tego obliczenia.
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Rodzaj

ptywak

ptywak

Regex lub
zakres
wartosci

(-Inf, Inf)

(-Inf, Inf)
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Nazwa
wskaznika

region_
mosaic_lIr_
trisomy

region_
mosaic_lIr_
monosomy

Frequency
(Czestoscé)

Na region

Na region

Opis

Wartos¢ LLR dotyczagca trisomii
obliczona z uzyciem frakcji ptodowej
ustalonej na podstawie pokrycia
regionu, zamiast z frakcji ptodowej
dla prébki. W przypadku
czesciowych delecji lub duplikacji
ten wskaznik pojawia sie tylko
wtedy, gdy typem jest dup
(naddatek). W przeciwnym wypadku
ten wskaznik jest wyswietlany jako
NA (Nie dotyczy).

Wartos¢ LLR dotyczgca monosomii
obliczona z uzyciem frakcji ptodowej
ustalonej na podstawie pokrycia
regionu, zamiast z frakcji ptodowej
dla probki. W przypadku
czesciowych delecji lub duplikacji ta
metryka pojawia sie tylko wtedy, gdy
typem jest del (ubytek).

W przeciwnym wypadku ten
wskaznik jest wyswietlany jako NA
(Nie dotyczy). Jesli wybrano
wykonanie podstawowego typu
badania przesiewowego, ten
wskaznik jest widoczny jako

NOT TESTED (Nie testowano).

Rodzaj

ptywak

ptywak

Regex lub
zakres
wartosci

(-Inf, Inf)

(-Inf, Inf)

Sample Invalidation Report (Raport z uniewaznienia

probki)

System wygeneruje raport uniewaznienia prébki dla kazdej prébki uniewaznionej lub oznaczonej jako

niepowodzenie.
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Kolumna
batch_

name

sample_

barcode

reason

operator

timestamp

Opis

Nazwa partii.

Rodzaj
tekst

Unikalny kod kreskowy uniewaznionej probki.  tekst

Podana przez uzytkownika przyczyna
uniewaznienia probki.

Nazwa uzytkownika operatora, ktéry
uniewaznit probke lub oznaczyt jg jako
niepowodzenie.

Data i godzina uniewaznienia probki.

tekst

tekst

Regex
"a-zA-
Z0-9_-]
{1,36}$
~a-zA-
70-9_-]
{1,36}$
"[a-zA-
Z0-9_-]
{1,36}%
*a-zA-
Z0-9_-]
{1,36}%

Znacznik czasu
zgodny z normag

ISO 8601.

Sample Cancelation Report (Raport z anulowania

probki)

Dla kazdej anulowanej probki system generuje raport z anulowania probki.

Kolumna

batch_name
sample_
barcode
reason

operator

timestamp

Opis

Nazwa partii.

Unikalny kod kreskowy anulowanej
probki.

Podana przez uzytkownika przyczyna
anulowania proébki.

Nazwa uzytkownika operatora, ktory
anulowat prébke.

Data i godzina anulowania prébki.
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Rodzaj
tekst

tekst

tekst

tekst

Znacznik czasu
zgodny z normg
ISO 8601.

Regex
*a-zA-Z0-9_-]
{1,36}$
~a-zA-Z0-9_-]
{1,36}$
*Ma-zA-Z0-9_-]
{1,36}$
*Ma-zA-Z0-9_-]
{1,36}$
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Pool Retest Request Report (Raport dotyczacy zgdania

ponownhego przetestowania puli)

Raport dotyczacy zgdania ponownego przetestowania puli wskazuje, ze mozna wykona¢ ponowne
pulowanie uniewaznionej puli. System generuje raport dotyczacy zgdania ponownego przetestowania
puli, gdy zostaje uniewaznione pierwsze z dwdch mozliwych sekwencjonowan (puli) dla tego typu puli.

Kolumna Opis Rodzaj
batch_ Nazwa partii. tekst
name

pool_type Typ puli. enum
reason Podana przez uzytkownika przyczyna tekst

uniewaznienia poprzedniej puli.

timestamp  Dataigodzina zadania.

Znacznik czasu zgodny

znormg ISO 8601.

Raporty dotyczgce przetwarzania

Regex

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

A|B|C|E

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

Ta sekcja zawiera szczegdtowe informacje na temat raportéw dotyczacych przetwarzania

generowanych przez VeriSeq NIPT Assay Software.

Batch Initiation Report (Raport z zainicjowania partii)

System generuje raport z zainicjowania partii, gdy partia zostaje zainicjowania i pomysinie
zweryfikowana przed izolacjg osocza. Ten raport mozna wystaé do laboratoryjnego systemu LIMS, aby

przekazacd informacje o utworzeniu partii i dostarczy¢ liste powigzanych z nig préobek.

Kolumna Opis Rodzaj

batch_name Nazwa partii. tekst

sample_barcode Niepowtarzalny kod kreskowy tekst
probki.

sample_type Typ probki okreslony kodem enum
kreskowym.

well Dotek powigzany z prébka. tekst
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Regex
~a-zA-Z0-9_-1{1,36}$
"a-zA-Z0-9_-]{1,36}$

pojedyncza | kontrola |

mnoga | ntc

*a-zA-Z1{1,1}[0-9]

{1.2}$
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Kolumna Opis
assay Nazwa oznaczenia.
method_version Wersja metody automatyzacji

oznaczenia.

workflow_manager_ Wersja Workflow Manager

version

powigzana z partia.

Rodzaj
tekst

tekst

tekst

Regex
*a-zA-Z0-9_-]
{1,700}$
Oznaczenie VeriSeq
NIPT v2
~a-zA-Z0-9._ -]
{1,00}$

Batch Invalidation Report (Raport dotyczacy
uniewaznienia partii)

System generuje raport dotyczacy uniewaznienia partii, gdy partia zostanie uniewazniona lub jej

przetwarzanie sie nie powiedzie.

Kolumna

batch_
name
reason

operator

timestamp

Opis

Nazwa partii.

Podana przez uzytkownika
przyczyna uniewaznienia partii.
Inicjaty operatora, ktéry uniewaznit
partie.

Data i godzina uniewaznienia partii.
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Rodzaj
tekst

tekst

tekst

Znacznik czasu
zgodny z normg
ISO 8601.

Regex
*a-zA-Z0-9_-]
{1,36}%
*a-zA-Z0-9_-]
{1,36}%
*a-zA-Z0-9_-]
{1,36}$
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Library Sample Report (Raport dotyczacy probek
biblioteki)

System generuje raport dotyczacy probek biblioteki w przypadku niepowodzenia lub uniewaznienia
partii, po pomysinym przygotowaniu biblioteki i po pomysinym zakonczeniu oznaczenia ilosciowego.

Kolumna Opis Rodzaj Regex
batch_name Nazwa partii. tekst ~a-zA-Z0-9_-]

{1,36}$
sample_barcode Niepowtarzalny kod kreskowy probki. tekst *a-zA-Z0-9_-]

{1,36}$
qc_status Stan prébki po zakonczeniu etapéw enum powodzenie |

oznhaczenia. niepowodzenie

gc_reason Przyczyna stanu kontroli jakosci. tekst *Ma-zA-Z0-9_-]

{1,36}$
starting_volume  Poczatkowa objetos¢ w probdéwce do ptywak

pobierania krwi wyrazona w ml w czasie
izolacji osocza.

index Indeks powigzany z prébka. tekst *Ma-zA-Z0-9_-]
{1,36}$

cen_library_pg_ Stezenie biblioteki wyrazone w pg/ul. ptywak

ul

plasma_ Komentarze uzytkownika dotyczace tekst *a-zA-Z0-9_-]

isolation_ przeprowadzania izolacji osocza (dowolny {1,512}$

comments tekst).

cfdna_ Komentarze uzytkownika dotyczace tekst *a-zA-Z0-9_-]

extraction_ przeprowadzania ekstrakcji cfDNA (dowolny {1,512}$

comments tekst).

library_prep_ Komentarze uzytkownika dotyczace tekst *a-zA-Z0-9_-]

comments przygotowywania biblioteki (dowolny tekst). {1,512}$

quantitation_ Komentarze uzytkownika dotyczgce tekst *a-zA-Z0-9_ -]

comments przeprowadzania oznaczenia ilosciowego {1,512}$%

(dowolny tekst).
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Library Reagent Report (Raport dotyczacy
odczynnikow biblioteki)

System generuje raport dotyczacy odczynnikéw biblioteki w przypadku niepowodzenia lub
uniewaznienia partii, po pomysinym przygotowaniu biblioteki i po pomyslnym zakonczeniu oznaczenia

ilosciowego.

Kolumna

batch_
name

process

reagent_
name

lot
expiration_
date

operator

initiated

Opis

Nazwa partii.

Nazwa etapu przetwarzania w formacie

PROCES:podproces. Opcje wartosci:

» ISOLATION (Izolacja) — batch_validation,
prespin, postspin, data_transact

» EXTRACTION (Ekstrakcja) — setup,
chemistry, data_transact

o LIBRARY (Biblioteka) — setup, chemistry,
data_transact, complete

e QUANT (Oznaczenie iloSciowe) — setup,

build_standards, build_384, analysis, data_

transact
o POOLING (Pulowanie) — analysis, setup,
pooling, data_transact, complete

Nazwa odczynnika.

Kod kreskowy odczynnika.

Data waznosci w formacie okreslonym przez
producenta.

Nazwa uzytkownika obstugujgcego system.

Znacznik czasu zainicjowania powigzany
z odczynnikiem.
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Rodzaj Regex

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

tekst *A-Z1{1,36}:
[a-z0-9_]
{1,36}$

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

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

tekst *a-zA-Z0-9:/_
-1{1,700}$

tekst *a-zA-70-9_
-1{1,36}$

Znacznik

czasu zgodny

znorma

ISO 8601.
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Library Labware Report (Raport dotyczacy
laboratoryjnych materiatow eksploatacyjnych

biblioteki)

System generuje raport dotyczacy laboratoryjnych materiatdow eksploatacyjnych biblioteki w przypadku

niepowodzenia lub uniewaznienia partii, po pomysinym przygotowaniu biblioteki i po pomysinym

zakonczeniu oznaczenia ilosciowego.

Kolumna Opis

batch_name Nazwa partii.

labware_ Nazwa laboratoryjnego materiatu
name eksploatacyjnego.

labware_ Kod kreskowy laboratoryjnego
barcode materiatu eksploatacyjnego.
initiated Znacznik czasu zainicjowania

powigzany z laboratoryjnym
materiatem eksploatacyjnym.
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Rodzaj
tekst

tekst

tekst

Znacznik czasu
zgodny z norma
ISO 8601.

Regex
*a-zA-Z0-9_-]
{1,36}$
~a-zA-Z0-9 _-]
{1,36}$
*a-zA-Z0-9 _-]
{1,36}%
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Library Quant Report (Raport dotyczgcy oznaczenia

iloSciowego biblioteki)

System generuje raport dotyczacy oznaczenia ilosciowego biblioteki po pomys$lnym zakonczeniu

oznaczenia ilosciowego.

Kolumna Opis

batch_name Nazwa partii.

quant_id Identyfikator liczbowy.

aparat Nazwa aparatu uzywanego do
oznaczenia ilosciowego (dowolny
tekst).

standard_r_ R-kwadrat.

squared

standard_ Punkt przeciecia.

intercept

standard_ Nachylenie.

slope

median_ccn_ Mediana stezenia probki.

pg_ul

qc_status Stan kontroli jakos$ci oznaczenia
ilosciowego.

gc_reason Opis przyczyny niepowodzenia, jesli
wystepuje.

initiated Znacznik czasu zainicjowania

powigzany z oznaczeniem ilosciowym.

Rodzaj
tekst

dtugi

tekst

ptywak

ptywak

ptywak

ptywak

enum

tekst

Znacznik czasu
zgodny z norma
ISO 8601.

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

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

powodzenie |
niepowodzenie
*Ma-zA-Z0-9_-]
{1,36}$

Library Process Log (Dziennik przetwarzania biblioteki)

System generuje dziennik przetwarzania laboratoryjnego materiatu eksploatacyjnego biblioteki na
poczatku, po zakonczeniu i w razie niepowodzenia kazdego przetwarzania partii, przy niepowodzeniu

lub uniewaznieniu partii i po zakonczeniu analizy (generowany na pule).
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Kolumna

batch_name

process

operator

aparat

started
(rozpoczecie)

finished

status

Opis

Nazwa partii.

Nazwa etapu przetwarzania partii w formacie
PROCES:podproces. Opcje wartosci:
ISOLATION (Izolacja) — batch_validation,
prespin, postspin, data_transact
EXTRACTION (Ekstrakcja) — setup, chemistry,
data_transact

LIBRARY (Biblioteka) — setup, chemistry, data_
transact, complete

QUANT (Oznaczenie ilosciowe) — setup, build_
standards, build_384, analysis, data_transact
POOLING (Pulowanie) — analysis, setup,
pooling, data_transact, complete

Inicjaty operatora.

Nazwa aparatu.

Data i godzina rozpoczecia przetwarzania partii.

Data i godzina zakoriczenia lub niepowodzenia
przetwarzania partii.

Biezgca partia.
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Rodzaj
tekst

tekst

tekst

tekst

Znacznik
czasu
zgodny
znorma

ISO 8601.

Znacznik
czasu
zgodny
Znorma

ISO 8601.

enum

Regex
*Ma-zA-Z0-9_
-1{1,36}$
~A-Z]{1,36}:
[a-z0-9_]
{1,36}$

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

zakoriczone |
nieudane |
rozpoczete |
przerwane

85



Instrukcja obstugi VeriSeq NIPT Solution v2 -1VD

Pool Report (Raport dotyczacy puli)

System generuje raport dotyczacy puli po pomysinym przygotowaniu biblioteki, niepowodzeniu partii
i uniewaznieniu partii, jesli ma ono miejsce po rozpoczeciu pulowania.

Kolumna Opis Rodzaj Regex

batch_name Nazwa partii. tekst ~a-zA-Z0-9_-]
{1,36}$

sample_barcode Niepowtarzalny kod kreskowy probki. tekst *Ma-zA-Z0-9_-]
{1,36}$

pool_barcode Kod kreskowy puli powigzany z prébka. tekst *a-zA-Z0-9_-]
{1,36}$

pool_type Typ puli powigzany z prébka. enum A|B|C|E

pooling_volume_ Objetos¢ puli wyrazona w pl. ptywak

ul

pooling_ Komentarze uzytkownika dotyczgce tekst *a-zA-Z0-9_-]

comments przeprowadzania pulowania (dowolny {1,512}$

tekst).

Pool Invalidation Report (Raport dotyczacy
uniewaznienia puli)

System generuje raport dotyczacy uniewaznienia puli, gdy pula zostanie uniewazniona.

Kolumna Opis Rodzaj Regex
batch_ Nazwa partii. tekst ~a-zA-Z0-9_-]
name {1,36}$
pool_ Kod kreskowy uniewaznionej puli. tekst *Ma-zA-Z0-9_-]
barcode {1,36}$
reason Podana przez uzytkownika tekst *a-zA-Z0-9_-]
przyczyna uniewaznienia puli. {1,36}$
operator Inicjaty operatora, ktéry uniewaznit  tekst *a-zA-Z0-9_-]
pule. {1,36}$
timestamp Data i godzina uniewaznienia puli. Znacznik czasu
zgodny z norma
ISO 8601.
Dokument nr 1000000067940 wer. 09 86

DO STOSOWANIA W DIAGNOSTYCE IN VITRO.



Instrukcja obstugi VeriSeq NIPT Solution v2 -1VD

Sequencing Report (Raport z sekwencjonowania)

System generuje raport dotyczacy sekwencjonowania po zakoriczeniu sekwencjonowania lub po
uptywie limitu jego czasu.

Kolumna

batch_name

pool_barcode

aparat

flowcell

software_
version

run_folder
sequencing_

status

gc_status

qgc_reason

cluster_density

pct_q30
pct_pf

fazowanie

fazowanie
wyprzedzajgce

Opis

Nazwa partii.

Kod kreskowy puli powigzany
z sekwencjonowaniem.

Numer seryjny systemu
sekwencjonowania.

Komora przeptywowa powigzana
z sekwencjonowaniem.

Kombinacja aplikacji/wersiji
oprogramowania uzywanej do
wygenerowania danych w system
sekwencjonowania.

Nazwa folderu sekwencjonowania.

Stan sekwencjonowania.

Stan kontroli jakosci
sekwencjonowania.

Przyczyny kontroli jakosci dotyczace
niepowodzenia kontroli jakosci,
wartosci rozdzielane srednikami.

Gestosé klastra (mediana na komore
przeptywowa, przez ptytki).

Procent zasad powyzej Q30.

Procent odczytéw przechodzacych
przez filtr.

Fazowanie.

Fazowanie wyprzedzajace.
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Rodzaj
tekst

tekst

tekst

tekst

tekst

tekst

enum

enum

tekst

ptywak

ptywak
ptywak

ptywak
ptywak

Regex
~a-zA-Z0-9_-]
{1,36}%
*a-zA-Z0-9_-]
{1,36}%
*Ma-zA-Z0-9_-]
{1,36}%
~a-zA-Z0-9_ -]
{1,36}$

ra-zA-Z0-9_-1+$
zakonczono |
uptynat limit czasu
| nieudane
powodzenie |
niepowodzenie |
btad
*a-zA-Z0-9_-]
{1,36}$
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Kolumna

predicted_
aligned_reads

started
(rozpoczecie)

completed
(zakonczenie)

Opis

Przewidywane odczyty dopasowane.

Znacznik czasu powigzany
Z rozpoczeciem sekwencjonowania.

Znacznik czasu powigzany
z zakonczeniem sekwencjonowania.

Rodzaj Regex
dtugi

Znacznik
czasu
zgodny
Znorma
ISO 8601.

Znacznik
czasu
zgodny
Znorma
ISO 8601.

Analysis Failure Report (Raport z niepowodzenia

analizy)

System generuje raport z niepowodzenia analizy, gdy nie powiedzie sie maksymalna liczba préb analizy
W ramach sekwencjonowania.

Kolumna

batch_name

pool_barcode

flowcell

sequencing_run_
folder

analysis_run_
status

timestarted

Opis

Nazwa partii.

Kod kreskowy puli powigzany z analizg,

ktora sie nie powiodta.

Kod kreskowy komory przeptywowej
powigzany z analizg, ktdra sie nie
powiodta

Folder sekwencjonowania powigzany
z analizg, ktdra sie nie powiodta.

Status sekwencjonowania powigzany
z analizg, ktdra sie nie powiodta.

Znacznik czasu powigzany
zrozpoczeciem analizy.
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Rodzaj Regex

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

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

tekst ~a-zA-Z20-9_-]
{1,36}%

tekst ~a-zA-Z0-9_1+$%

tekst ~Ma-zA-Z0-9_1+%

Znacznik

czasu zgodny

znorma

ISO 8601.
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Kolumna Opis

timefinished Znacznik czasu powigzany
Z niepowodzeniem analizy.
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Rodzaj

Znacznik
czasu zgodny
znorma

ISO 8601.

Regex
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Rozwigzywanie problemow

Wstep

Pomoc w rozwigzywaniu probleméw VeriSeq NIPT Solution v2 obejmuje nastepujace funkcje:
* VeriSeq NIPT Assay Software i powiadomienia systemowe.
* Zalecane dziatania w przypadku probleméw z systemem.

* Instrukcje dotyczace wykonywania analiz zapobiegawczych oraz analiz awarii z uzyciem preinstalowanych danych testow.

Powiadomienia Assay Software

W tej czesci opisano powiadomienia VeriSeq NIPT Assay Software.

Powiadomienia o postepach

”

Te powiadomienia informujg o standardowych postepach wykonywania oznaczenia. Te powiadomienia sg rejestrowane jako , Activities
(Czynnosci) i nie wymagajg zadnych dziatan uzytkownika.

Poziom Adres Zalecane
Powiadomienie Krok When (Czas) . . . . .

powiadomienia e-mail dziatanie
Batch initiation (Zainicjowanie Przygotowanie Uzytkownik utworzyt Czynnosdé Tak Nie
partii) biblioteki nowa partie. dotyczy.
Batch Library Complete Przygotowanie Zakonczono biblioteke dla  Czynnos¢ Nie Nie
(Zakonczona biblioteka partii) biblioteki biezacej partii. dotyczy.
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Powiadomienie

Pool Complete (Zakonczona
pula)

Sequencing Started
(Rozpoczeto
sekwencjonowanie)

Sequencing QC passed
(Powodzenie kontroli jakosci
sekwencjonowania)

Sequencing Run Associated
With Pool (Sekwencjonowanie
powigzane z pulg)

Analysis Started (Rozpoczeto
analize)

Analysis Completed NIPT Report
Generated (Wygenerowano
raport NIPT dotyczacy
zakonczonej analizy)

Krok

Przygotowanie
biblioteki

Sekwencjonowanie

Sekwencjonowanie

Sekwencjonowanie

Analiza

Po analizie

When (Czas)

Wygenerowano pule
z partii.

System wykryt nowy
folder danych
sekwencjonowania.

Sekwencjonowanie
zostato zakoriczone,

a jego kontrola jakosci

zakonczyta sie
powodzeniem.

Sekwencjonowanie
zostato pomysinie

powigzane ze znang pula.

Rozpoczeto analize
danych okreslonego
sekwencjonowania.

Analiza zostata
zakonczona

i wygenerowano raporty.

Poziom
powiadomienia

Czynnosdé

Czynnos¢é

Czynnosdé

Czynnosé

Czynnos¢

Czynnosé

Adres
e-mail

Nie

Nie

Nie

Nie

Tak

Tak

Zalecane
dziatanie
Nie
dotyczy.
Nie
dotyczy.

Nie
dotyczy.

Nie
dotyczy.

Nie
dotyczy.

Nie
dotyczy.
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Powiadomienia o uniewaznieniu

Powiadomienia o uniewaznieniu wskazujg zdarzenia, ktére zachodzg w systemie wskutek uniewaznienia partii lub puli przez

uzytkownika za pomocg Workflow Manager. Te powiadomienia sg rejestrowane jako ,Notices” (Powiadomienia) i nie wymagajag zadnych

dziatan uzytkownika.

Powiadomienie

Batch Invalidation (Uniewaznienie
partii)

Pool Invalidation — Repool
(Uniewaznienie puli— ponowne
pulowanie)

Pool Invalidation — Use second
aliquot (Uniewaznienie puli—
uzycie drugiej podwielokrotnosci)

Sequencing Completed Pool
Invalidated (Sekwencjonowanie
zakonczone, pula uniewazniona)

Sequencing QC passed - All
samples are invalid (Zakoriczona
kontrola jakosci
sekwencjonowania - wszystkie
prébki sg niewazne)

Krok

Przygotowanie
biblioteki

Przygotowanie
biblioteki

Przygotowanie
biblioteki

Sekwencjonowanie

Kontrola jakosci
sekwencjonowania

When (Czas)

Uzytkownik uniewaznit
partie.

Uzytkownik uniewaznit
pierwszg mozliwg pule
(okreslonego typu) dla
partii.

Uzytkownik uniewaznit
pierwszg mozliwg pule
(okreslonego typu) dla
partii.
Sekwencjonowanie
zostato zakonczone, ale
uzytkownik uniewaznit
pule.

Kontrola jakosci
sekwencjonowania
zostata zakoriczona, ale
wszystkie probki sg
niewazne.

Poziom
powiadomienia

Informacja

Informacja

Informacja

Informacja

Informacja

Adres
e-mail

Tak

Tak

Tak

Tak

Tak

Zalecane
dziatanie
Nie
dotyczy.
Nie
dotyczy.

Nie
dotyczy.

Nie
dotyczy.

Nie
dotyczy.
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Powiadomienie

Analysis Completed Pool
Invalidated (Analiza zakonczona,
pula uniewazniona)

Krok

Po analizie

When (Czas)

Analiza zostata
zakonczona, ale
uzytkownik uniewaznit

pule.

Poziom
powiadomienia

Informacja

Adres
e-mail

Tak

Zalecane
dziatanie
Nie
dotyczy.
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Powiadomienia o btedach odwracalnych

Btedy odwracalne to sytuacje, z ktérych mozliwe jest przywrdcenie VeriSeq NIPT Assay Software do prawidtowego stanu, pod
warunkiem ze uzytkownik bedzie postepowat zgodnie z zaleceniami. Jesli problem sie utrzymuje, nalezy skontaktowac sie z dziatem
pomocy technicznej firmy lllumina.

Poziom Adres

. . . Zalecane dziatanie
powiadomienia e-mail

Powiadomienie Krok When (Czas)

Missing Instrument Sekwencjonowanie  System nie moze Alert Tak
Path (Brak sciezki odnalez¢

o Jesdliuzywane jest
urzagdzenie NAS,

"OYLIA NI 3OALSONOVIA M VINYMOSOLS 0d
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aparatu)

zewnetrznego folderu
sekwencjonowania

sprawdz potgczenie
sieciowe. Patrz
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lub nawigzad Zalecane procedury
potgczenia z takim postepowania na
folderem. stronie 110

* Mozliwa awaria
sprzetowa. Uruchom
ponownie serwer.
Jesli problem sie
utrzymuje, napisz
wiadomos¢ e-mail do
dziatu pomocy
technicznej lllumina.
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Powiadomienie Krok

Insufficient Disk Space Sekwencjonowanie
for Sequencing

(Niewystarczajgca

ilos¢ miejsca na dysku

podczas

sekwencjonowania)

Sequencing Run
Invalid Folder
(Nieodpowiedni folder
sekwencjonowania)

Sekwencjonowanie

Poziom Adres

When (Czas) . I .
powiadomienia e-mail

System wykryt nowy Alert Tak
folder danych

sekwencjonowania,

ale szacuje, ze ilos¢

miejsca na dysku jest

niewystarczajgca na

te dane.

Niewtasciwe znaki Ostrzezenie Tak
w nazwie folderu

sekwencjonowania.

Zalecane dziatanie

1. Sprawdz ilo$¢ miejsca
dostepnego na dysku.
Patrz Zalecane
procedury
postepowania na
stronie 110.

2. Zwolnij miejsce na
dysku lub utwérz kopie
zapasowa danych.
Patrz Zalecane
procedury
postepowania na
stronie 110.

Nazwa folderu
sekwencjonowania
zostata btednie
zmieniona. Zmien
nazwe
sekwencjonowania na
poprawna.
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Powiadomienie Krok

Sequencing Started
but Pool Barcode File
Missing
(Sekwencjonowanie
rozpoczeto sie, ale
brak pliku kodu
kreskowego puli)

Sekwencjonowanie

Cannot Verify
Sequencing Run
Completion (Nie
mozna potwierdzic¢
zakonczenia
sekwencjonowania)

Sekwencjonowanie

Missing Sample
Attributes (Brak
atrybutow probki)

Analiza wstepna

When (Czas)

W ciggu 30 minut od
rozpoczecia
sekwencjonowania
oprogramowanie nie
wykryto pliku
Zzawierajgcego kod
kreskowy puli.

Oprogramowanie nie
odczytato pliku
statusu zakonczenia
sekwencjonowania
w folderze
sekwencjonowania.

Oprogramowanie nie
znalazto definicji typu
probki, opcji
chromosomu ptci albo
typu badania
przesiewowego dla
niektoérych prébek.

Poziom
powiadomienia

Ostrzezenie

Ostrzezenie

Informacja

Adres
e-mail

Tak

Tak

Tak

Zalecane dziatanie

Mozliwa awaria aparatu
lub NAS. Sprawdz
konfiguracje aparatu

i potgczenie sieciowe.
System bedzie
kontynuowat szukanie
pliku kodu kreskowego
puli do czasu
zakonczenia
sekwencjonowania.

Mozliwa awaria
sprzetowa. Uruchom
ponownie serwer. Jesli
problem sie utrzymuje,
napisz wiadomosc¢ e-
mail do dziatu pomocy
technicznej lllumina.

Nie podano co nhajmniegj
jednego atrybutu
wskazanej probki.
Wprowadz brakujgce
atrybuty prébek

W oprogramowaniu
Workflow Manager albo
uniewaznij te prébke,
aby umozliwié
oprogramowaniu
kontynuacje.
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Powiadomienie Krok

Sample Sheet
Generation failed
(Wygenerowanie
arkusza probki nie
powiodto sie)

Analiza wstepna

Poziom

When (Czas) . s
powiadomienia

Oprogramowanie nie Alert
wygenerowato
arkusza proébki.

Adres . .

. Zalecane dziatanie
e-mail
Tak o Sprawdz ilos$¢ miejsca

dostepnego na
dysku. Patrz Zalecane
procedury
postepowania na
stronie 110. Jesli jest
mato miejsca na
dysku, zwolnij
miejsce lub utworz
kopie zapasowy
danych. Patrz
Zalecane procedury
postepowania na
stronie 110.

o Jesliuzywane jest
urzgdzenie NAS,
sprawdz potgczenie
sieciowe. Patrz
Zalecane procedury
postepowania na
stronie 110.

* Mozliwa awaria
sprzetowa. Uruchom
ponownie serwer.
Jesli problem sie
utrzymuje, napisz
wiadomos¢ e-mail do
dziatu pomocy
technicznej lllumina.
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Powiadomienie Krok

Unable to check disk
space (Nie mozna
sprawdzi¢ ilosci
miejsca na dysku)

Analiza wstepna

Insufficient Disk Space Analiza wstepna
for Analysis

(Niewystarczajgca

ilo$¢ miejsca na dysku

dla analizy)

Poziom Adres
powiadomienia e-mail

When (Czas)

Oprogramowanie nie Alert Tak
mogto sprawdzi¢

ilosci miejsca na

dysku.

Oprogramowanie Alert Tak
wykryto, ze ilos¢

miejsca na dysku jest

niewystarczajgca do

nowego przebiegu

analizy.

Zalecane dziatanie

o Jesliuzywane jest
urzagdzenie NAS,
sprawdz potgczenie
sieciowe. Patrz
Zalecane procedury
postepowania na
stronie 110,
identyfikator dziatania
2 na stronie 110.

* Mozliwa awaria
sprzetowa. Uruchom
ponownie serwer.
Jesli problem sie
utrzymuje, napisz
wiadomos¢ e-mail do
dziatu pomocy
technicznej lllumina.

Zwolnij miejsce na
dysku lub utwérz kopie
zapasowa danych.
Patrz Zalecane
procedury
postepowania na
stronie 110,
identyfikator dziatania 3
na stronie 111
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. .. Poziom Adres . .
Powiadomienie Krok When (Czas) . L . Zalecane dziatanie
powiadomienia e-mail

Unable to launch Analiza wstepna Oprogramowanie nie Alert Tak Mozliwa awaria

Analysis Pipeline (Nie mogto uruchomié sprzetowa. Uruchom

mozna uruchomié przebiegu analizy do ponownie serwer. Jesli

procedury analizy) konkretnego folderu problem sie utrzymuje,
sekwencjonowania. napisz wiadomos¢ e-

mail do dziatu pomocy
technicznej lllumina.

Sequencing folder Analiza wstepna Wykonanie testu Ostrzezenie Tak o Jesliuzywane jest
Read/Write permission oprogramowania, urzgdzenie NAS,
failed (Btad ktéry sprawdza sprawdz potgczenie
uprawnienia do uprawnienie do sieciowe. Patrz
odczytu/zapisu odczytu/zapisu Zalecane procedury
w folderze w folderze postepowania na
sekwencjonowania) sekwencjonowania, stronie 110.

nie powiodto sie. » Mozliwa awaria

sprzetowa. Uruchom
ponownie serwer.
Jesli problem sie
utrzymuje, napisz
wiadomos¢ e-mail do
dziatu pomocy
technicznej lllumina.

Analysis Failed - Retry  Analiza Wykonanie analizy nie  Informacja Tak None (Brak)
(Niepowodzenie powiodto sie.

analizy - ponowna Wykonywana jest

proba) ponowna proba.
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Powiadomienie

Results Already
Reported (Wyniki
zostaty juz
zaraportowane)

Unable to deliver email
notifications (Nie
mozna dostarczy¢
powiadomien e-mail)

Krok

System

System

When (Czas)

Oprogramowanie
ustalito, ze do
biezgcego typu puli
zostatjuz
wygenerowany raport
NIPT.

System nie mogt
dostarczyé
powiadomien e-mail.

Poziom
powiadomienia

Czynnosdé

Ostrzezenie

Adres
e-mail

Tak

Nd.

Zalecane dziatanie

None (Brak)

1. Sprawdz, czy
konfiguracja poczty e-
mail zdefiniowana

w systemie jest
poprawna. Patrz
Konfigurowanie
powiadomien e-mail

systemu na stronie 36.

2. Wyslij testowg
wiadomos¢ e-mail.
Patrz Konfigurowanie
powiadomien e-mail

systemu na stronie 36.

3. Uruchom ponownie
serwer. Jesli problem
sie utrzymuje, napisz
wiadomos¢ e-mail do
dziatu pomocy
technicznej lllumina.
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Powiadomienie

Time Skew Detected
(Wykryto przesuniecie
czasowe)

Krok

Przygotowanie
biblioteki

When (Czas)

Oprogramowanie
wykryto ponad 1-
minutowe
przesuniecie czasowe
miedzy znacznikiem
czasu udostepnianym
przez Workflow
Manager a czasem
lokalnym serwera.

Poziom
powiadomienia

Ostrzezenie

Adres
e-mail

Nie

Zalecane dziatanie

1. Sprawdz czas lokalny
na komputerze
oprogramowania
Workflow Manager.

2. Sprawdz czas lokalny
Serwer lokalny
zgtaszany

w internetowym
interfejsie uzytkownika
(karta Server Status).

dAl - ZA uonn|os 1dIN basuaA 1Bnisqo efoxnuisul



"OYLIA NI 3OALSONOVIA M VINYMOSOLS 0d

60 "1dM 0764900000001 41U Juswnxoq

col

Powiadomienia o btedach nieodwracalnych

Btedy nieodwracalne to warunki, ktdre osiggajg stan koncowy, w ktérym zadne dalsze dziatanie nie spowoduje wznowienia
wykonywania oznaczenia.

Poziom Adres e-
Powiadomienie Krok When (Czas) . L. . Zalecane dziatanie
powiadomienia  mail
Batch Failure Przygotowanie Kontrola jakosci partii Informacja Tak Restart library
(Awaria partii) biblioteki zakonczyta sie plating (Ponownie
niepowodzeniem. uruchom tworzenie

ptytek biblioteki)
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Powiadomienie Krok
Report Generating Opracowanie
Failure raportu

(Wygenerowanie
raportu nie powiodto

si¢)

Poziom Adres e-
powiadomienia  mail

When (Czas)

System nie Alert Tak
wygenerowat raportu.

Zalecane dziatanie

o Sprawdzilos¢

miejsca
dostepnego na
dysku. Patrz
Zalecane
procedury
postepowania na
stronie 110. Jesli
ilo$¢ miejsca na
dysku jest
niewielka, zwolnij
miejsce lub
utworz kopie
zapasowa
danych. Patrz
Zalecane
procedury
postepowania ha
stronie 110.
Mozliwa awaria
sprzetowa.
Uruchom
ponownie serwer.
Jesli problem sie
utrzymuje, napisz
wiadomos¢ e-mail
do dziatu pomocy
technicznej
lllumina.
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Powiadomienie Krok

Failed to Parse Run
Parameters file
(Przetworzenie pliku
parametrow
przebiegu nie
powiodto sig)

Sekwencjonowanie

Unrecognized Run
Parameters
(Nierozpoznane
parametry
przebiegu)

Sekwencjonowanie

When (Czas)

System nie otworzyt/nie
przetworzyt pliku
RunParameters.xml.

Oprogramowanie
odczytato parametry
przebiegu, ktére sag
niezgodne.

Poziom

powiadomienia

Ostrzezenie

Ostrzezenie

Adres e-
mail

Tak

Tak

Zalecane dziatanie

Plik
RunParameters.xml

file jest uszkodzony.

Sprawdz
konfiguracje
sekwensera

i przeprowadz
ponowne
sekwencjonowanie
puli.

Oprogramowanie
nie wygenerowato
parametrow
sekwencjonowania
z pliku konfiguraciji
sekwensera.
Sprawdz
konfiguracje
sekwensera

i przeprowadz
ponowne
sekwencjonowanie
puli.
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Powiadomienie

Invalid Run
Parameters
(Nieprawidtowe
parametry
przebiegu)

No Pool Barcode
found (Nie

Znaleziono kodu
kreskowego puli)

Sequencing
Completed but Pool
Barcode File Missing
(Sekwencjonowanie
zakonczone, ale brak
pliku kodu
kreskowego puli)

Krok

Sekwencjonowanie

Sekwencjonowanie

Sekwencjonowanie

Poziom Adres e-

When (Czas) . .. .
powiadomienia  mail

Oprogramowanie Ostrzezenie Tak
odczytato wymagane

parametry przebiegu,

ktore sg niezgodne

Z 0znaczeniem.

Oprogramowanie nie Ostrzezenie Tak
powigzato komory

przeptywowej dla

sekwencjonowania ze

znanym kodem

kreskowym puli.

Sekwencjonowanie Alert Tak
zostato zakoniczone, ale

plik zawierajacy kod

kreskowy puli nie zostat

wykryty.

Zalecane dziatanie

Kontrola zgodnosci
oprogramowania nie
powiodta sie.
Sprawdz
konfiguracje
sekwensera

i przeprowadz
ponowne
sekwencjonowanie
puli.

Mozliwe, ze zostat
wprowadzony
btedny kod
kreskowy puli.
Przeprowadz
ponowne
sekwencjonowanie
puli.

Mozliwa awaria
system
sekwencjonowania.
Skontaktowac sie

Z pomocy
techniczng lllumina.
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Powiadomienie

Unable to read Pool
Barcode File (Nie
mozna odczytaé
pliku kodu
kreskowego puli)

Pool Barcode File
Mismatch
(Niezgodnosé pliku
kodu kreskowego
puli)

Sequencing Timed
Out (Uptynat limit
czasu
sekwencjonowania)

Krok

Sekwencjonowanie

Sekwencjonowanie

Sekwencjonowanie

Poziom Adres e-

When (Czas) . .. .
powiadomienia  mail

Plik zawierajgcy kod Alert Tak
kreskowy puli jest

uszkodzony.

Wykryty plik kodu Alert Tak

kreskowego puli
odwotuje sie do innego
identyfikatora komory
przeptywowej niz
identyfikator powigzany
z sekwencjonowaniem.

Sekwencjonowanie nie Ostrzezenie Tak
zostato zakonczone

w podanym czasie.

Zalecane dziatanie

Mozliwa awaria
system
sekwencjonowania
lub awaria sieci.
Skontaktowac sie

Z pomocy
techniczna lllumina.

Mozliwa awaria
system
sekwencjonowania.
Skontaktuj sie

Z dziatem pomocy
technicznej firmy
lllumina, aby
uzyska¢ pomoc.

Sprawdz system
sekwencjonowania i
potgczenie
sieciowe.
Przeprowadz
ponowne
sekwencjonowanie
puli.
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Powiadomienie

Sequencing QC files
generation failed
(Wygenerowanie
plikow kontroli
jakosci
sekwencjonowania
nie powiodto sie)

Sequencing QC
failed (Kontrola
jakosci
sekwencjonowania
zakonczona
niepowodzeniem)

Analysis Failed for
Maximum number of
attempts (Analiza nie
powiodta sie dla
maksymalnej liczby
prob)

Krok

Kontrola jakosci
sekwencjonowania

Kontrola jakosci
sekwencjonowania

Analiza

Poziom Adres e-

When (Czas) . .. .
powiadomienia  mail

Sekwencjonowanie Alert Tak
zakonczyto sig, ale pliki

kontroli jakosci interop

sg uszkodzone.

Sekwencjonowanie
zostato zakoniczone,
a jego kontrola jakosci
zakonczyta sie
niepowodzeniem.

Informacja Tak

Wszystkie proby analizy Ostrzezenie Tak
zakonczyty sie

niepowodzeniem.

Ponowna prdéba nie

zostanie wykonana.

Zalecane dziatanie

Sprawdzsystem
sekwencjonowania i
potgczenie
sieciowe.
Przeprowadz
ponowne
sekwencjonowanie
puli.

Przeprowadz
ponowne
sekwencjonowanie
puli.

Przeprowadz
ponowne
sekwencjonowanie
dla drugiej puli.

dAl - ZA uonn|os 1dIN basuaA 1Bnisqo efoxnuisul



. .. Poziom Adres e- . .
Powiadomienie Krok When (Czas) . L. . Zalecane dziatanie
powiadomienia  mail
Analysis Post- Analiza koficowa Oprogramowanie nie Alert Tak o Jesliuzywane jest
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Processing Failed
(Przetwarzanie
koncowe analizy nie
powiodto sie)

wykonato
przetwarzania
koncowego wynikéw
analizy.

urzgdzenie NAS,
sprawdz
potgczenie
sieciowe. Patrz
Zalecane
procedury
postepowania na
stronie 110.
Mozliwa awaria
sprzetowa.
Uruchom
ponownie serwer.
Jesli problem sie
utrzymuje, napisz
wiadomos¢ e-mail
do dziatu pomocy
technicznej
lllumina.
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Powiadomienie

Analysis Upload
Failed (Przesytanie
analizy nie powiodto
sie)

Wykryto
zanieczyszczenie na
poziomie ptytki

Krok

Analiza kornicowa

Analiza koncowa

Poziom

When (Czas) . .
powiadomienia

Oprogramowanie nie Alert
przestato wynikow
analizy do bazy danych.

Chromosom Y zostat Alert
wykryty dla wszystkich
probek, ktére przeszty
kontrole jakosci w puli.

Adres e-
mail

Tak

Tak

Zalecane dziatanie

o Jesliuzywane jest
urzgdzenie NAS,
sprawdz
potgczenie
sieciowe. Patrz
Zalecane
procedury
postepowania na
stronie 110.

» Mozliwa awaria
sprzetowa.
Uruchom
ponownie serwer.
Jesli problem sie
utrzymuje, napisz
wiadomos¢ e-mail
do dziatu pomocy
technicznej
lllumina.

Nalezy ponownie
uruchomic¢
tworzenie ptytek
biblioteki.
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Zalecane procedury postepowania

Identyfikator . .
k . Zalecane dziatanie

dziatania

1 Kontrola potgczenia
sieciowego

2 Sprawdzanie ilosci
dostepnego miejsca na
dysku

Kroki

Upewnij sie, ze zdalne urzagdzenie pamieci masowej NAS oraz komputer lokalny
Znajduja sie w tej samej sieci.
1. W wierszu polecenia systemu Windows (cmd) wpisz polecenie: ping <IP
serwera>
Jesli uzywane jest urzadzenie NAS, nalezy rdwniez sprawdzi¢ potgczenie
z urzgdzeniem NAS.
2. Sprawdz, czy nie doszto do utraty jakichkolwiek pakietéw.
Jesli doszto do utraty pakietdw, skontaktuj sie z administratorem IT.
3. Sprawdz potgczenie w nastepujgcy sposob:
a. Zaloguj sie do internetowego interfejsu uzytkownika Serwer lokalny.
b. Z menu panelu wybierz opcje Folder.

c. Wybierz opcje Test, aby ustali¢, czy test zakonczyt sie pomysinie. Jesli test

zakonczy sie niepowodzeniem, zapoznaj sie z sekcjg Edytowanie
udostepnianego dysku sieciowego na stronie 33, a nastepnie sprawdz, czy
wszystkie ustawienia sg poprawnie skonfigurowane.

Sprawdz, czy komputer z systemem Windows jest mapowany na folder wejsciowy

Serwer lokalny. Wiecej informacji mozna znalez¢ w czesci Mapowanie dyskow
serwera na stronie 45.

Prawym przyciskiem myszy kliknij naped, ktdry jest mapowany na folder
wejsciowy. Wybierz opcje Properties (Wtasciwosci) i wyswietl informacje o ilosci
wolnego miejsca.
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Identyfikator
dziatania

3

Zalecane dziatanie

Zwalnianie miejsca
na dysku/wykonywanie
kopii zapasowych

Kroki

lllumina zaleca okresowe wykonywanie kopii zapasowych danych i/lub
zapisywanie danych sekwencjonowania po stronie serwera. Aby uzyskac wiecej
informaciji, patrz Zarzgdzanie udostepnianym dyskiem sieciowym na stronie 32.
1. W przypadku danych przechowywanych lokalnie na serwerze lokalnym:
Sprawdz, czy komputer z systemem Windows jest mapowany na folder
wejsciowy Serwer lokalny. Wiecej informacji mozna znalez¢ w czesci
Mapowanie dyskdw serwera na stronie 45,
a. Kliknij dwukrotnie folder wejsciowy i wprowadz poswiadczenia, aby uzyskaé
do niego dostep.
b. Dane sekwencjonowania sg widoczne na liscie z nazwami folderéw
odpowiadajgcymi hazwom sekwencjonowania.
c. Usun foldery sekwencjonowania lub utwérz ich kopie zapasowe.
2. W przypadku danych zapisanych na zdalnym urzadzeniu NAS:
Upewnij sie, ze zdalne urzgdzenie pamigci masowej NAS oraz komputer
lokalny znajduja sie w tej samej sieci.
Uzyskaj dostep do folderu na dysku zdalnym. Wymagane sg poswiadczenia
dostepu od administratora IT.
a. Dane sekwencjonowania sg widoczne na liscie z nazwami folderéw
odpowiadajgcymi nazwom sekwencjonowania.
b. Usun foldery sekwencjonowania lub utwoérz ich kopie zapasowe.
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Problemy z systemem

Problem Zalecane dziatanie

Oprogramowanie  Jesli podczas uruchamiania VeriSeq NIPT Assay Software zostang wykryte

nie uruchamia sie.  btedy, wéwczas podsumowanie wszystkich btedéw pojawia sie zamiast
ekranu logowania. Aby zgtosi¢ btedy widoczne na liscie, nalezy
skontaktowa¢ sie z dziatem technicznym lllumina.

Wymagane jest Jesli wymagane jest przywrdcenie bazy danych z kopii zapasowej, nalezy
przywrocenie skontaktowac sie z terenowym pracownikiem serwisu lllumina.

bazy danych.

Wykryto dryf W przypadku wykrycia dryfu systemu VeriSeq NIPT Assay Software nie
systemu. przetwarza komunikacji od innych komponentdw systemu. Gdy w systemie

zostanie wykryty dryf, administrator moze zresetowac system,
przywracajgc jego normalne dziatanie.

Wigcza sie alarm Administrator moze wybrac¢ przycisk Server alarm (Alarm serwera) na

kontrolera RAID. karcie Server Status (Stan serwera) na panelu VeriSeq NIPT Assay
Software, aby wyciszy¢ alarm kontrolera RAID. W przypadku naci$niecia
tego przycisku nalezy skontaktowac sie z dziatem pomocy technicznej
lllumina, aby uzyskaé dodatkowg pomoc.

Testy przetwarzania danych

Zbiory danych zainstalowane fabrycznie na Serwer lokalny umozliwiajg wykonywanie testéw
operacyjnych serwera i mechanizmu analiz.

Testowanie serwera

Ten test symuluje sekwencjonowanie, a jednoczesnie symuluje generowanie wynikéw bez faktycznego
uruchamiania procedury analizy. Ten test nalezy uruchomic¢, aby upewnic sie, ze Serwer lokalny dziata
poprawnie oraz ze generowane sg raporty i powiadomienia e-mail. Czas trwania: Okoto 3—-4 minut.

Procedura

1. Otwdrz katalog wejsciowy w lokalizacji instalacji, a nastepnie otwérz folder TestingData (Dane
z testu).

2. Utwoérz kopie jednego z nastepujacych folderdw, ktére mozna znalez¢ w folderze TestingData
(Dane z testu):

* W przypadku danych NextSeq: 170725_NB551052_0252_AH5KGJBGX9_Copy_Analysis_
Workflow.

Dokument nr 1000000067940 wer. 09 12
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* W przypadku danych NextSegDx: 180911_NDX550152_0014_AXXXXXXXDX_Copy_Analysis_
Workflow.

Zmien nazwe kopii na folder z sufiksem _XXX. ,_XXX" reprezentuje sekwencyjny licznik przebiegdw
testu. Jesli na przyktad w folderze istnieje ,,_002”, zmien nazwe nowej kopii na ,,_003".

Przenie$ folder, ktérego nazwa zostata zmieniona, do folderu wejsciowego.

Odczekaj 3-5 minut na zakonczenie przebiegu. Sprawdz, czy zostaty otrzymane nastepujace
powiadomienia e-mail:

a. Sequencing Run Analysis Started (Rozpoczeto analize sekwencjonowania)

b. NIPT Report generated for Sequencing Run (Raport NIPT zostat wygenerowany dla
sekwencjonowania).

Powigz raporty z nazwg sekwencjonowania przypisang do tego folderu.
W folderze wyjsciowym otwérz folder TestData_NS_CopyWorkflow lub TestData_NDx_
CopyWorkflow, a nastepnie sprawdz, czy ten folder zawiera jeden z nastepujgcych raportéw:

* W przypadku NextSeq: TestData_NS_CopyWorkflow_C_TestData_NS_CopyWorkflow_PoolC_
H5KGJBGX9_nipt_report_YYYYMMDD_HHMMSS.tab.

* W przypadku NextSeqDx: TestData_NDx_CopyWorkflow_C_TestData_NDx_CopyWorkflow_
POOIC_XXXXXXXDX_nipt_report_YYYYMMDD_HHMMSS.tab.
Oczekiwana wielkos¢ pliku wynosi okoto 7,1 kB.

Przenie$ sekwencjonowanie z powrotem do folderu TestingData. Takie postepowanie utatwia
zarzadzanie liczbg wykonan testu sekwencjonowania.

UWAGAW celu zwolnienia miejsca mozna usuwac stare kopie plikdw testéw.

Uruchamianie petnej analizy na danych testowych

Podczas tego testu wykonywany jest petny przebieg analizy. Ten test nalezy uruchomié, gdy serwer nie
moze przetworzy¢/przeanalizowa¢ danych albo uptynie limit czasu serwera. Czas trwania: Okoto 4-5
godzin.

Procedura

1.

Dokument nr 1000000067940 wer. 09

Otworz katalog wejsciowy w lokalizacji instalacji, a nastepnie otworz folder TestingData (Dane

Z testu).

Zmien nazwe tego folderu, dodajgc sufiks _000: 180911_NDX550152_0014_AXXXXXXXDX_FullRun.
Ten sufiks powoduje utworzenie niepowtarzalnej nazwy dla kazdego sekwencjonowania. Jesli
nazwa przebiegu zawiera juz ten sufiks, zmien nazwe folderu, zwiekszajgc wartos¢ liczbowa sufiksu
o1

Przenies folder, ktérego nazwa zostata zmieniona, do folderu wejsciowego.
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4. Poczekaj okoto 4-5 godzin na zakoriczenie analizy. Sprawdz, czy zostaty otrzymane nastepujgce
powiadomienia e-mail:

a. Sequencing Run Analysis Started (Rozpoczeto analize sekwencjonowania)

b. NIPT Report generated for Sequencing Run (Raport NIPT zostat wygenerowany dla
sekwencjonowania)

Powiagz raporty z nazwg sekwencjonowania przypisang do tego folderu.

6. W folderze wyjsciowym otwodrz TestData_NDx_FullRun i sprawdz nastepujgcy raport: TestData_
NDx_FullRun_C_TestData_NDx_FullRun_PoolC_XXXXXXXDX_nipt_report_YYYYMMDD_HHMMSS.tab.
Oczekiwana wielkos¢ pliku wynosi okoto 7,1 kB.

7. Przenies sekwencjonowanie z powrotem do folderu TestingData.
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Zrodta i materiaty referencyjne

Wymieniona ponizej dokumentacja jest dostepna do pobrania w witrynie internetowej lllumina.

Zasoby Opis

Ulotka dotgczona do opakowania Okresla produkt i jego przeznaczenie oraz zawiera

testu VeriSeq NIPT Solution v2 instrukcje uzytkowania i opis procedur rozwigzywania
(nr dokumentu: 1000000078751) probleméw.

Microlab® Instrukcja obstugi linii Zawiera informacje dotyczace obstugi i konserwacji oraz
STAR, Hamilton nr dok. 624668 dane techniczne aparatu do automatycznej manipulacji

ptynami Mircolab STAR firmy Hamilton.

Na stronach pomocy technicznej VeriSeq NIPT Solution v2 w witrynie internetowej firmy lllumina
znajdujg sie dokumenty, oprogramowanie do pobrania, szkolenia online oraz odpowiedzi na czesto

zadawane pytania.

Akronimy

Akronim Definicja
BCL Plik rozpoznan nukleotyddw (ang. Base Call File).
CE-IVD Znak zgodnosci (CE) z wymogami europejskimi dla produktu do
diagnostyki in vitro
cfDNA DNA pozakomoérkowe (ang. Cell-Free DNA)
DNA Kwas dezoksyrybonukleinowy (ang. Deoxyribonucleic Acid)
DNS System nazw domen (ang. Domain Name System)
FASTQ Format pliku tekstowego przeznaczonego do zapisywania danych
wyjsciowych z aparatéw do sekwencjonowania
FF Frakcja ptodowa (ang. Fetal Fraction)
FIFO Pierwszy na wejsciu, pierwszy na wyjsciu (ang. First In, First Out)
iFACT Zindywidualizowany test pewnosci aneuploidii ptodu (ang. individual Fetal
Aneuploidy Confidence Test)
IP Protokoétinternetowy (ang. Internet Protocol)
LIMS Laboratoryjny system zarzadzania informacjami (ang. Laboratory
Information Management System)
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Akronim
LLR
MAC
NAS
NES
NGS
NIPT
NTC
NTP
PF
QC

Regex

SCA
SDS
SHA1

SSL

Definicja

Logarytmiczny wskaznik wiarygodnosci (ang. Log Likelihood Ratio)
Kontrola dostepu do nosnika (ang. Media Access Control)
Magazyn dotgczony do sieci (ang. Network-Attached Storage)
Miejsca niewykluczone (ang. Non-Excluded Sites)
Sekwencjonowanie nowej generacji

Nieinwazyjne badania prenatalne (ang. Non-Invasive Prenatal Testing)
Kontrola bez wzorca (ang. No Template Control)

Protokdt NTP (ang. Network Time Protocol)

Przejscie przez filtr (ang. Passing Filter)

Kontrola jakosci

Wyrazenie regularne (ang. Regular Expression) Sekwencja znakéw, ktéra
moze byc¢ uzywana przez algorytmy dopasowywania ciggdw ha potrzeby
walidacji danych

Aneuploidie chromosoméw ptci (ang. Sex Chromosome Aneuploidy)
Karty charakterystyki

Bezpieczny algorytm wyznaczania wartosci skrétu (ang. Secure Hash
Algorithm 1)

Protokét SSL (ang. Secure Sockets Layer)

Pomoc techniczna

W celu uzyskania pomocy technicznej nalezy skontaktowac sie z dziatem pomocy technicznej firmy

lumina.

Witryna:
Adres e-mail:

www.illumina.com
techsupport@illumina.com

Karty charakterystyki bezpieczenstwa (SDS) — dostepne na stronie firmy lllumina pod adresem
support.illumina.com/sds.html.

Dokumentacja produktu — jest dostepna do pobrania w witrynie support.illumina.com.
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