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Istoricul versiunilor

Descrierea modificarii

au actualizat urmatoarele:

Text de apelare in graficul Prezentare
generala a arhitecturii

Descrierea obiectului esantion al gestionarii
loturilor.

Instructiuni pentru probele incarcate in timpul
izolarii plasmei.

Atentie la instructiunile de includere a codului
de bare si reutilizarea regruparii.

au adaugat urmatoarele:

Clarificarea faptului cd comanda de mostre
nu este verificata de Managerul fluxului de
lucru.

Cerinte pentru campul Run Name din
instructiunile Local Run Manager.

Referinta la Ghidul utilizatorului software-ului
pentru Vizualizatorul de analiza secventiala
pentru indrumari privind interpretarea metrica
QC.

Instructiuni pentru ajustarile necesare pentru
retestare dupa o eroare la regrupare.
Explicatie si informatii de depanare pentru
eroarea de contaminare la nivel de placa
noua.

Instructiuni pentru repornirea sistemului.
Clarificare privind considerentele de mediu.
Informatii din rapoartele suplimentare privind
limitele superioare si inferioare NES cu privire
la esuarea iFACT.

Au fost inlocuite toate instantele
secventiatorului cu un sistem de secventiere de
generatie urmatoare sau un sistem de
secventiere.
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Descrierea modificarii

Modificare pentru ameliorarea securitatii,
optiuni de configurare a serverului. Modificarea
parolei de automatizare pentru ML-STAR
impune o vizita pe teren a personalului de
service lllumina.

Clarificare, indrumari de adaugare de informatii
despre coduri de bare pentru introducerea
fiselor de specimen si pentru incarcarea fiselor
de specimen pentru loturi hibride.

Actualizare, indrumari de creare a unui nume de
utilizator.

Eliminare, referinta la cdmpul Network
Password (parola retea) din instructiunile de
configurare a serverului.

Actualizare, exemplu pentru anomalie prin
deletie sau duplicatie partiale.

Adaugare, regula de ordonare pentru campul
anomaly_description (descriere anomalie).
Pentru anomalii ale aceluiasi cromozom,
aneuploidiile cromozomiale sunt afisate ihaintea
deletiilor si duplicarilor partiale.

Adaugare coloane Tip si Regex in rapoartele de
rezultate, notificari si proces.

Actualizare in scop de clarificare in intregul
document, formulari.

S-a actualizat adresa Reprezentantului
autorizat in Comunitatea Europeana.
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Descrierea modificarii

Adaugarea de instructiuni privind noile
caracteristici Backup Encryption (Criptare de
rezervad) si Network Passwords (Parole de
retea).

Actualizarea sectiunii Descarcarea si
instalarea unui certificat cu instructiuni mai
detaliate.

Adaugarea pasului de introducere a Parolei
de retea si un memento de generare a unui
certificat la sectiunea Configurarea serverului
pentru Managerul flux de lucru.

Actualizarea sectiunii Maparea unitatilor de
server pentru a indica permisiunile de
utilizator doar pentru administratori si
actualizarea compatibilitatii cu versiunea
SMB.

Adaugarea unei referinte la Criptarea de
rezerva in sectiunea Arhivarea datelor pentru
serverul local.

Adaugarea unei note la introducerea despre
interfata web cu utilizatorul a software-ului
de testare, indicand faptul ca software-ul nu
poate fi accesat cu ajutorul dispozitivelor
mobile.

Adaugire, de note de clarificare despre
scrierea cu majuscule a rezultatelor din
Raportul NIPT.

Actualizarea prezentarii informatiilor despre
optiunile pentru valoare pentru lizibilitate in
sectiunea Rezultate si rapoarte de notificari.
Actualizare, conventie de denumire pentru
Workflow Manager, cu afisarea consecventd
a numelui VeriSeq NIPT Workflow Manager.

Actualizarea subiectelor Introducerea fisei de
proba siincércarea fisei de probé pentru a
clarifica limitarea de functionalitate pentru
incércarea fisei de proba.

Actualizarea adresei pentru Sponsorul
australian si lllumina Netherlands.
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VeriSeq NIPT Solution v2

Introducere

VeriSeq NIPT Solution v2 este un test de diagnosticare in vitro destinat screening-ului-pe baza de
secventiere pentru detectarea aneuploidiile fetale din probe de sénge integral periferic matern, la femei
insarcinate cu varsta gestationala de cel putin 10 sdptamani. Testul ofera doua optiuni pentru tipurile de
screening: de baza si la nivel de genom. Screeningul de baza furnizeaza informatii privind starea
aneuploidiei doar pentru cromozomii 21, 18, 13, X si Y Screeningurile genomice furnizeaza deletiile si
duplicarile partiale pentru toti autozomii si starea aneuploidiei pentru toti cromozomii. Ambele tipuri de
screening ofera o optiune de a solicita raportarea aneuploidiei cromozomului sexual (SCA). Indiferent de
tipul de screening, acest produs nu trebuie utilizat ca baza unica de diagnosticare sau pentru alte decizii
de gestionare a sarcinii.

Arhitectura de sistem pentru VeriSeq NIPT Solution v2 include urmatoarele componente:

VeriSeq NIPT Microlab STAR (ML STAR)—Un instrument automat de manipulare a lichidului care
utilizeazd Workflow Manager VeriSeq NIPT si Set de pregatire a probelor pentru VeriSeq NIPT
pentru a pregati si urmari probele din biblioteca. ML STAR utilizeaza VeriSeq NIPT Assay Software
v2 pentru a pregati probele destinate analizei, conform Instructiunilor de utilizare furnizate in
Prospect pentru Solutia VeriSeq NIPT v2 (nr. document 1000000078751).

Instrument de secventiere de ultima generatie (NGS) — un instrument de secventiere genomicd
care asigura generarea si secventierea grupului de pe instrument. Software-ul de control asigura
pasii pentru configurarea unui ciclu de secventiere si genereaza rezultatele secventierii pentru toate
probele din grupul de biblioteca cuantificat.

Serverul local VeriSeq v2—Un server care gazduieste VeriSeq NIPT Assay Software v2 si
stocheaza date pentru a analiza datele de secventiere la ambele capete. Software-ul de
testareSoftware de testare VeriSeq NIPT monitorizeaza si analizeaza in mod continuu datele de
secventiere si genereaza rezultatele probei, rapoartele de proces si notificarile.
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Figura1 VeriSeq NIPT Solution v2 Componente

VeriSeq NIPT Microlab STAR

Manager Workflow VeriSeq NIPT

Metoda VeriSeq NIPT

Izolarea plasmei Cuantificarea bibliotecii
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Gruparea
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Sistemul de secventiere de urmatoare generatie
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sistemul de secventiere »
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Unitatea locala

Baza de date

Arhitectura sistemului

Solutia VeriSeq NIPT v2 foloseste reteaua locald (LAN) pentru a conecta toate echipamentele sistemului
folosind aceeasi subretea. Daca se foloseste LAN, se asigura o pozitionare flexibila a echipamentelor si
un randament extensibil, prin conectarea unor instrumente suplimentare si/sau a statiilor de lucru ML
STAR. llustratia de mai jos include o prezentare generald a arhitecturii sistemului
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Figura 2 VeriSeq NIPT Solution v2 Prezentare generala a arhitecturii
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Workflow Manager VeriSeq NIPT

Introducere

Workflow Manager VeriSeq NIPT este instalat pe ML STAR si furnizeaza o interfata grafica cu utilizatorul
simpla si intuitiva, care automatizeaza pregatirea probelor de sange in conformitate cu VeriSeq NIPT
Solution v2. Workflow Manager VeriSeq NIPT mentine conexiunea de date cu Serverul local VeriSeq v2
pentru procesarea datelor, pentru stocare, pentru urmarirea probelor si pentru aplicarea logicii fluxului
de lucru.

Workflow Manager VeriSeq NIPT asigura accesul la trei module de software diferite, cunoscute si drept
metode:

* Metoda VeriSeq NIPT
* Managerul de lot VeriSeq NIPT
* Serviciile VeriSeq NIPT

Metoda VeriSeq NIPT

Metoda VeriSeq NIPT (Metoda) dirijeaza procesarea automata a probelor cu ML STAR. Metoda
indeplineste urmatoarele etape de procesare:

* Plasma Isolation (Izolarea plasmei)—Transfera 1 ml de plasma izolata dintr-o eprubeta de recoltare
a sangelui. Logica procesului creeaza un lot cu Software de testare VeriSeq NIPT. Fiecare lot
contine date privind proba, inclusiv codul de bare pentru proba, tipul de proba, tipul de screening,
pozitia godeului si marcajul pentru raportarea sexului.

* cfDNA Extraction (Extragerea cfADN)—Purifica cfADN din 900 ul de plasma.

* Library Preparation (Pregatirea bibliotecii)—Creeaza biblioteci din ADN-ul liber circulant purificat
care sunt gata pentru secventiere. Bibliotecile includ indexuri unice pentru fiecare proba din lot.

* Library Quantification (Cuantificarea bibliotecii)—Determina concentratia ADN-ului liber circulant
folosind o vopsea fluorescenta de intercalare intr-un format de microplaca cu 384 de godeuri. Placa
include o curba standard de ADN etichetata si duplicate ale fiecarei probe din lot. Sistemul foloseste
citirile cu fluorescenta brute din cititorul de microplaci si calculeaza concentratiile probelor in functie
de curba standard.

* Pooling and Normalization (Gruparea si normalizarea)—Combina bibliotecile in grupuri individuale
pentru secventiere. Sistemul foloseste concentratiile determinate anterior pentru a calcula volumele
de transfer corespunzatoare pentru fiecare proba din grupul pregatit pentru sistemul de
secventiere. Eprubeta de colectare este apoi pregatita pentru secventiere.

Nr. document 1000000067940 v09
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Managerul de lot VeriSeq NIPT

Managerul de lot VeriSeq NIPT gestioneaza starea probelor, loturilor si grupurilor prin intermediul
interfetei cu utilizatorul. Sistemul permite urmarirea probelor prin mai multe sisteme de gestionare a
lichidelor si mai multe instrumente si prin fluxul de analiza. Pentru mai multe informatii despre
procedurile de procesare a probelor, consultati Prospect pentru Solutia VeriSeq NIPT v2 (nr. document
71000000078751).

Puteti gestiona probele din fluxul de lucru prin intermediul a trei categorii diferite, la care se face referire
ca fiind obiecte: Aceste obiecte sunt descrise Tn tabelul de mai jos.

Obiect Descriere

Prob3a Rezultatul procesarii a 1 ml de proba de plasma dintr-o singura eprubeta cu sange.
Probele sunt asociate cu codul de bare de pe eprubeta de sange (codul de bare
pentru proba) si cu lotul.

Batch Placa cu 24, 48 sau 96 de probe procesate prin procesul de Extragere a ADN-ului
(Lot) liber circulant si Pregatire a bibliotecii.

Pool Volum normalizat si diluat de biblioteci cu dubla indexare pregatite pentru instrument.
(Grup) Fiecare grup contine péna la 48 de probe.

Tabelul de mai jos prezinta posibilele actiuni aplicabile obiectelor in timpul procesarii.

Actiune Obiect Raport Descriere
! generat
Invalidation Proba Invalidarea  Proba marcata de utilizator ca nemaifiind valida pentru
(Invalidare) probei procesare. Nu se genereaza niciun rezultat al testarii
pentru probele invalidate.
Exemplu: Contaminare incrucisata vizibila de celule
sangvine in timpul izolarii plasmei.
Batch Invalidarea Lot marcat de utilizator ca nemaifiind valid. Daca
(Lot) lotului invalidarea lotului are loc Thainte de generarea grupului,
sunt invalidate toate probele.
Exemplu: Placa scapata sau manevrata
necorespunzator.
Pool Invalidarea  Grup marcat de utilizator ca nemaifiind valid. Dupa
(Grup) grupului doua invalidari ale grupului, sunt invalidate toate

probele din respectivul grup.
Exemplu: Tntregul volum al grupului folosit pentru doua
secventieri esuate.
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. . Raport .
Actiune Obiect Descriere
’ generat
QC Failure Proba Invalidarea  VeriSeq NIPT Solution v2 a marcat automat proba ca
(Esec CC) probei fiind nevalida din cauza neconcordantei cu o valoare
CC specificata sau pe baza unei greseli de manipulare a
lichidelor detectate de sistem.
Batch Invalidarea  VeriSeq NIPT Solution v2 a marcat automat intregul lot
(Lot) lotului drept nevalid. Exemplu: Eroare de sistem in timpul
manipularii lichidului.
Cancelation  Proba Anularea Managementul laboratorului a marcat proba drept
(Anulare) probei anulata. Nu se genereaza niciun rezultat al testarii.
Edit Sample  Proba Raportarea  Raportarea sexului marcata de utilizator drept Yes (Da),
Attributes sexului No (Nu) sau SCA.
(Editarea » Yes (Da)—S-a generat sexul pentru proba.
atributelor e No (Nu)—Nu s-a generat sexul pentru proba.
probei) o SCA—S-au raportat doar aneuploidiile cromozomilor
sexuali.
Proba Tipul de Tipul de proba marcat de utilizator drept Singleton
proba (Monofetald), Twin (Gemelara), Control sau No
Template Control (Control fara sablon) (NTC).
Desemnarea tipului de proba afecteaza direct
analizarea testului. Pentru a asigura rezultate precise
ale testarii, tipul de proba trebuie sa fie precis.
Proba Tipul de Tipul de screening marcat de utilizator ca fiind de baza
screening (doar 21,18, 13, X si Y) sau la nivel de genom (toti

cromozomii).

Dupa o invalidare, un esec al CC sau o actiune de anulare, obiectul nu mai este procesat. Sistemul de
management al informatiilor de laborator (LIMS) poate utiliza rapoartele de invalidare a probei pentru a
indica reprocesarea probei din eprubeta de recoltare a sangelui.

Introducerea fisei de proba

Fisa de proba introdusa ofera informatii despre proba referitoare la pacient, inclusiv tipul de proba si
starea raportarii cromozomilor sexuali. Sistemul solicita informatii complete despre proba inainte sa se
poata genera grupe de secventiere.

Fisa de proba introdusa trebuie sa fie un fisier text delimitat cu tabulatori, (*.txt). Numele coloanei cu
antet din fisier trebuie sa corespunda cu numele coloanei cu antet, exact asa cum apar in tabelul
urmator.
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Coloana cu Tip de

Cerinta
antet date !

batch_name Sir/Gol  Obligatoriu

sample_ Sir Obligatoriu
barcode

sample_type Sir Obligatoriu
sex_ Sir Obligatoriu
chromosomes

screen_type Sir Obligatoriu

Descriere

Indica denumirea lotului pentru proba.

Trebuie sa corespunda cu denumirea lotului
introdusa in metoda de apelare (Manager flux de
lucru) pentru a confirma ca fisa de proba introdusa
este asociata cu lotul corect. Valoarea maxima este
de 26 de caractere. Coloana poate fi lasata
necompletata.

Fisele de probe fara coloand batch_name (nume_lot)
nu vor fi acceptate.

Codurile de bara de pe eprubetele cu sange
incarcate pe ML STAR.

Daca se foloseste o valoare integrala drept cod de
bare pentru proba, nu trebuie sa depaseasca 15 cifre.
Un cod de bare alfanumeric pentru proba nu trebuie
sa depaseasca 32 de caractere. Utilizati numai
numere, litere, liniute (-) si caractere de subliniere (_).
Codul de bare pentru proba nu tine cont de
majuscule/minuscule. Codurile de bare care tin cont
de majuscule/minuscule nu sunt considerate unice.
Codul de bare pentru proba trebuie sa fie unic si sa
nu se diferentieze doar prin utilizarea
majusculelor/minusculelor. De exemplu, probele
denumite Sample01 si sample01 nu sunt considerate
unice.

Indica tipul de proba pentru analiza.
Valorile permise sunt Singleton (monofetald),
Twin (gemelard),Control SiNTC.

Indica raportarea cromozomilor sexuali fetali.
Valorile permise sunt yes (da) (raportare), no (fara
raportare) si sca (raportare doar pentru aneuploidiile
cromozomilor sexuali).

Indica tipul de screening pentru analiza. Valorile
permise sunt ,basci” (de baza) si ,genomewide” (la
nivel de genom).

Fisa de proba introdusa este incarcata in timpul izolarii plasmei sau gruparii si poate fiincarcata folosind
Batch Manager (Managerul de loturi). Sistemul aplica in mod automat coduri de bara, tipul de screening,
tipul de proba si raportarea sexului pentru NTC-uri. Sunt necesare informatii diferite pe baza fisei de

probe in timpul izolarii plasmei si gruparii. Informatiile privind proba sunt confirmate in timpul procesului
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deincarcare a probei. Workflow Manager (Managerul fluxului de lucru) nu verifica ordinea probelor.
Probele incarcate in timpul izol&rii plasmatice trebuie s& includé toate probele din lot cu exceptia NTC. In
timpul gruparii, sistemul solicita toate informatiile lipsa care nu au fost incarcate in timpul izolarii
plasmei, inclusiv pentru NTC (cromozomii sexuali si tipul de screening).

/N ATENTIE

Pentru a evita erorile, nu includeti informatii despre probe sau rdnduri pentru NTC-uriin fisa
de proba in timpul pasului de izolare a plasmei.

Puteti controla incarcarea probelor pentru toate probele intr-un lot generat de LIMS sau pentru probe
specifice care necesita retestarea. Dacd incarcati probe pentru retestare, completati pozitiile deschise
ramase cu probe disponibile.

Selectati una din urmatoarele strategii de utilizare a fiselor de probe:
* Loturi predefinite (loturi create de LIMS)

* Procesareain loturi ad-hoc (loturi create pe Workflow Manager VeriSeq NIPT)

Loturi predefinite

Puteti utiliza LIMS pentru crearea de loturi inainte de inceperea procesérii probelor. in loturile
predefinite, toate probele sunt deja asociate unui lot inainte de a fiincarcate in ML STAR. Fisa de proba
incdrcata in timpul izolarii plasmei include fiecare proba din lot, impreuna cu toate informatiile privind
proba. Fisele de proba pentru loturile create de LIMS trebuie sa includa valorile din coloana Batch ID (ID
lot). Includerea ID-ului de lot se efectueaza pentru a asigura introducerea manuala a numelui corect al
ID-ului de lot in Workflow Manager (Manager flux de lucru) la inceputul procesarii.

Abordarea de a utiliza loturi predefinite blocheaza exclusiv probele incarcate, deoarece sistemul
necesita ca toate probele din fisa de probe sa fie incluse in lot. Nu sunt necesare informatii
suplimentare. Laboratorul poate continua cu raportul final fara a introduce date suplimentare.

Functiile si cerintele pentru creare de loturi predefinite sunt dupa cum urmeaza.
* Permite controlul complet asupra continutului lotului.

* impiedicaincarcarea unor probe nedorite.

* Necesita un sistem pentru crearea de loturi din inventar (LIMS complex).

* Este posibil ca personalul de laborator sa fie nevoit sa extraga probele dorite din sistemul de
depozitare. Alternativ, necesita un sistem avansat de depozitare a probelor.

Loturi ad-hoc

Loturile pot fi create in laborator prin colectarea fizica a eprubetelor cu probe siincarcarea acestorain
ML STARin timpul izolarii plasmei. Nu se impune nicio asociere preliminara specimen/lot. Specimenele
incluse in lot raman la latitudinea dvs.
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La solicitarea Workflow Manager, utilizatorul selecteaza No Sample Sheet (Nicio fisa de specimen) in
timpul izolarii plasmei. Managerul flux de lucru asociaza probele incarcate cu ID-ul lotului introdus
manual si genereaza un raport de initiere a lotului.

Functiile si cerintele pentru creare ad-hoc de loturi sunt dupa cum urmeaza.
* Nu sunt obligatorii LIMS si fise de specimen.
* Utilizatorii pot modifica raportul de initiere a lotului cu informatii privind tipul de specimen, tipul de

screening si raportarea sexului pentru incarcare in timpul gruparii. Puteti adauga specimene in orice
moment.

* Fara control automat asupra specimenelor incluse in lot. Utilizatorul poate incarca un specimen
nedorit.

* Datele probei trebuie incarcate in timpul gruparii.

Edit Sample Attributes (Editarea atributelor probei)

Inainte de a incepe o rulare de secventiere, puteti utiliza VeriSeq NIPT Batch Manager pentru a modifica
raportarea individuala a cromozomilor sexuali ai probei, tipul de screening si atributele tipului de proba.

1. Accesati Batch Manager (Manager de loturi). Pentru detalii, consultati Accesarea Managerului de
loturila pagina 10.

2. Introduceti Batch ID (ID lot) si User Name (Nume de utilizator) sau initialele operatorului si selectati
OK.

Pe diagrama placii lotului, selectati pozitia godeului asociata cu o proba.

Confirmati ca este afisata proba corecta, apoi selectati un atribut pentru tipul de proba din lista
verticala Sample Type (Tip de proba).

5. Selectati un atribut pentru raportarea sexului din lista verticala Sex Reporting (Raportarea sexului).
6. Selectati un atribut pentru tipul de screening din lista verticalad Screen Type (Tip de screening).
7. Selectati Edit (Editare).

Invalidarea probei, lotului si grupului

In functie de etapa procesarii specimenului, utilizatorul poate invalida un specimen individual, un lot sau
un grup de specimene. Dupa invalidare, proba, lotul sau grupul nu mai sunt procesate.

In orice moment inainte de a genera un raport de testare, folositi metoda VeriSeq NIPT sau Managerul
de loturi pentru a invalida una sau mai multe probe.

Invalidarea cu ajutorul metodei VeriSeq NIPT

Pentru invalidarea specimenelor, finalizati urmatorii pasi de procesare a specimenelor.

1. in fereastra Well Comments (Comentarii godeu) de la finalul fiecarui proces al Workflow Manager,
selectati godeurile individuale care trebuie sa esueze si selectati OK.
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2. Selectati cel putin o adnotare din meniurile verticale sau selectati caseta de selectare Other (Altele)
si introduceti un comentariu.

Selectati caseta de selectare Fail Sample (Esec proba) si selectati OK.

4. Confirmati ca sistemul trebuie sa asigure esecul probei.

Invalidarea folosind Managerul de loturi

Utilizati Batch Manager pentru a invalida:
* oprobg;
* unlotinainte sa se incheie pasul de grupare;

* ungrup de probe dupa ce se incheie pasul de grupare siinainte de a se genera un raport de testare.
NOTA lesiti din orice metoda in derulare Thainte de a rula Batch Manager.

Accesarea Managerului de loturi

Pentru a accesa Batch Manager, efectuati una dintre urmatoarele actiuni:
* PelLansator de aplicatii, selectati Batch Manager (Manager de loturi) VeriSeq NIPT.

* Peun computer legat la retea, navigatila C:\Program Files
(x86) \HAMILTON\Methods\VeriSegNIPT si deschideti fisierul cu metoda Batch Manager
(Manager de loturi) (veriSegNIPT Batch Manager.med) folosind Hamilton Run Controller
(Controler de ciclu Hamilton).

Invalidarea probei

1. Accesati Batch Manager (Manager de loturi).

2. Introduceti Batch ID (ID lot) si User Name (Nume de utilizator) sau initialele operatorului si selectati
OK.

Pe diagrama placii lotului, selectati pozitia godeului asociata cu proba esuata.
Confirmati ca se afiseaza proba corecta si selectati Invalidate Sample (Invalidare proba).

Introduceti un motiv pentru esec si selectati Invalidate (Invalidare).

Pe diagrama placii pentru lot, proba invalidata Tsi schimba culoarea din verde in rosu, iar eticheta cu
starea se modifica din valida in esuata.

Invalidarea lotului

1. Accesati Batch Manager (Manager de loturi).

2. Introduceti Batch ID (ID lot) si User Name (Nume de utilizator) sau initialele operatorului si selectati
OK.
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Pe diagrama placii lotului, selectati Invalidate Batch (Invalidare lot).

Introduceti un motiv pentru esec si selectati Invalidate (Invalidare).
Pe diagrama placii lotului, daca nu exista niciun grup valid pentru lot, toate probele se schimba din
verde in rosu. Grupurile valide din cadrul lotului rdman valide.

Invalidarea grupului

Accesati Batch Manager (Manager de loturi).

Introduceti Batch ID (ID lot) si User Name (nume de utilizator) sau initialele operatorului si selectati
Pool Manager (Manager de grup).

Scanati codul de bare al grupului.
Introduceti User Name (numele de utilizator) sau initialele operatorului si selectati OK.

Introduceti un motiv pentru esec si selectati Invalidate (Invalidare).

incércarea fisei de proba

Incarcati o fisa de probe cu informatii despre prob& cu Batch Manager. Utilizati aceasta functie pentru
incdrcarea sau modificarea informatiilor despre probe din loturi mari.

1.
2.

3.
4.

Accesati Batch Manager (Manager de loturi).

Introduceti Batch ID (ID lot) si User Name (Nume de utilizator) sau initialele operatorului si selectati
OK.

Selectati Upload New Sample Sheet (incarcare fisa de proba noua).

Navigati si selectati fisa de proba dorita si apoi selectati OK.

Pentru detalii privind informatiile de inclus in fisa de probe, consultati Introducerea fisei de probala
pagina 6.

Anularea probei

1.
2.

Accesati Batch Manager (Manager de loturi).

Introduceti Batch ID (ID lot) si User Name (Nume de utilizator) sau initialele operatorului si selectati
OK.

Pe diagrama placii lotului, selectati pozitia godeului asociata cu proba anulata.
Confirmati ca se afiseaza proba corecta si apoi selectati Cancel Sample (Anulare proba).

Introduceti un motiv pentru denaturare si selectati Cancel (Anulare).
Pe diagrama placii pentru lot, proba anulata isi schimba culoarea din verde Tn rosu.
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Serviciile VeriSeqg NIPT

Serviciile VeriSeq NIPT (Serviciile) includ mai multe instrumente utilizate pentru configurarea si
verificarea atat a ML STAR cét si a Workflow Manager (Managerului flux de lucru). Aceste instrumente
nu sunt necesare pentru functionarea normala a sistemului, dar pot fi necesare pentru a asista
departamentul de asistenta tehnica lllumina sau Hamilton in timpul depanarii sistemului. Aceste
instrumente sunt folosite si pentru a ajusta parametrii de sistem din cauza unei abateri a densitatii
grupului de celule.

Lansarea serviciilor VeriSeq NIPT

Inchideti toate metodele in curs de executare inainte de a executa Serviciile.
Accesati VeriSeq NIPT Services prin una din urmatoarele metode:
* InLansatorul de aplicatii, selectati VeriSeq NIPT Services (Servicii VeriSeq NIPT).

* Peun computer legat la retea, navigatila C: \Program Files
(x86) \HAMILTON\Methods\VeriSegNIPT\ sideschidetifisierul de metoda VeriSeq NIPT Services
(VeriSegNIPT Service.med) cuHamilton Run Controller.

Instrumentele Services (Servicii) activeaza urmatoarele:
* Individual Tests—Teste privind componentele, folosite pentru depanarea hardware-ului ML STAR.

* Service Tools (Instrumente de service) —instrumente utilizate pentru a configura Managerul flux
de lucru.

Teste individuale

Pentru a contribui la solutionarea problemelor de hardware intélnite pe Managerul flux de lucru pot fi
necesare urmatoarele teste de sistem.

Testarea

. . Descriere
sistemului

Barcode/Autoload  Testeaza configurarea corecta a platformei sistemului, incarcatorul

(Cod de automat si functionalitatea scanarii codului de bare.

bare/incarcare

automata)

CPAC Testeaza functionarea sistemelor de incalzire de pe platforma CPAC.

Verifica si cablarea corecta a unitatilor individuale la caseta de control.

BVS Vacuum (Vid Testeaza functionarea sistemului de vid de baza de pe platforma (BVS)

BVS) pentru a confirma ca se poate aplica vidul si poate atinge presiunile de
lucru.
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Testarea
sistemului

Independent
Channel (Canal
independent)

iSwap

96-Head

Descriere

Testeaza functionarea canalelor independente pentru extragerea cu
pipetd. Efectueaza testarea retentiei de lichid pentru a detecta picurarea
canalelor pentru extragerea cu pipeta si consistenta volumelor de livrare.

Testeaza functionarea bratului robotizat iSwap si confirma pozitiile de
invatare brute ale platformei.

Testeaza functionarea capului de pipeta CO-RE 96. Efectueaza testarea
retentiei de lichid pentru a detecta picurarea canalelor pentru extragerea
Cu pipeta si consistenta volumelor de livrare.

Executati testele individuale dupa cum urmeaza.

1. Selectati testul specific ce trebuie executat.

NOTA Full 10Q Execution ruleaza toate cele sase teste in ordine.

2. Urmatiinstructiunile de pe ecran, notand observatiile referitoare la functionarea echipamentelor si
eventualele erori de sistem identificate.

Dupa ce terminati, selectati Abort (Abandonare) pentru a pdrasi metoda.

Daca vi se solicita sa furnizati jurnalele de urmarire ale sistemului generate in timpul testarii, puteti
gasijurnalelein C:\Program Files (x86)\HAMILTON\LogFiles Sisaincepeti cuveriSegNIPT

Services.

Instrumente de service

Instrumentele de service permit configurarea Managerului flux de lucru si a anumitor parametri de

testare.

Testarea
sistemului

Configurarea
serverului

Configurarea
testarii
Instrumentul de
invatare a
platformei

Descriere

Configureaza si testeaza conexiunea dintre Workflow Manager VeriSeq NIPT
si Software de testare VeriSeq NIPT. Comunicatia corecta dintre aceste
sisteme este necesara pentru rularea Managerului flux de lucru.

Este folosit pentru a reseta concentratia implicita a bibliotecii.

Este folosit pentru a exporta si importa pozitiile invatate ale platformei dintr-
un fisier.

Configurarea serverului
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Daca se modifica adresa de retea pentru serverul local VeriSeq v2, directionati Workflow Manager la
noua adresa dupa cum urmeaza:

1. Din meniul Service Tools (Instrumente de service), selectati Server Configuration (Configurarea
serverului).

Actualizati adresa URL cu noua adresa a serverului local.

3. Selectati Test Connection (Testare conexiune) pentru a trimite un mesaj de testare.
Daca nu se primeste mesajul, contactati departamentul de Asistenta tehnica Illlumina.

4. Din ecranul System Configuration (Configurare sistem), selectati OK, apoi selectati Apply (Aplicare)
pentru a salva noua adresa.

Cand actualizati adresa de retea, trebuie sa actualizati si certificatul Secure Sockets Layer (SSL) pentru
computerul pe care ruleaza Workflow Manager. Accesati software-ul de testare VeriSeq NIPT v2 de pe
acest computer si consultati Descarcarea si instalarea unui certificat la pagina 33.

Doar inginerii de service lllumina au dreptul de actualizare a parolei pentru automatizare pentru ML
STAR. Inainte de schimbarea parolei stocate pe server prin interfata web, asigurati-va cd un membru al
echipei de teren lllumina a vizitat locatia dvs. si a actualizat parola ML STAR. Daca actualizati parola in
interfata web a serverului fara a o actualiza la ML STAR, sistemul devine inutilizabil.

Configurarea testarii

Puteti utiliza instrumentul Assay Configuration (Configurarea analizei) si pentru a modifica valorile altor
parametri:

* Target Library Concentration (concentratia bibliotecii tintd)—Stabileste valoarea implicita a
concentratiei pentru librariile din grupurile Sistem de secventiere din Workflow Manager. Valorile
concentratiei se aplica individual pentru fiecare ciclu in timpul procesului de grupare.Pentru
informatii suplimentare, consultati Prospect pentru Solutia VeriSeq NIPT v2 (nr. document
71000000078751).

* Default Sex Chromosome Reporting (raportare cromozomi sexuali implicitd)—Determina
atributele de alocat la selectarea butonului Use Default (utilizare setari implicite) la pregatirea
probelor. Selectati Yes (da) sau No (nu) pentru acest parametru.

* Screen Type (tip de screening)—Determina tipul de screening pentru o proba. Selectati Basic (de
baza) sau Genomewide (genomic) pentru acest parametru.

Configurati parametrii analizei dupa cum urmeaza.
1. Selectati Assay Configuration (configurare analiza) si configurati-va parametrii dupa necesitati.

* Actualizati caseta Target Library Concentration (Concentratia bibliotecii tintd) (pg/ul) la
valoarea dorita.

* Actualizati Default Sex Chromosome Reporting (Raportare cromozomi sexuali implicita) la
valoarea dorita.

* Actualizati Screen Type (Tip de screening) la valoarea dorita.

2. Selectati Apply (Aplicare).
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Instrumentul de invatare a platformei

In timpul depanérii, poate fi necesar s exportati valorile pozitiei invatate. Folositi Instrumentul de
invatare a platformei pentru a genera o lista cu pozitiile, insotite de valorile acestora.

1.
2.
3.

Selectati Deck Teach Tool (Instrumentul de invatare a platformei).
Selectati Export (Exportare).

Locatia de iesire aleasa implicit este locatia listata. Acceptati locatia implicitd sau selectati o locatie
de iesire pentru fisierul text cu pozitiile invatate ale platformei.

Selectati OK.

Instrumentul de invatare a platformei salveaza un fisier text care contine valorile pentru toate
pozitiile echipamentelor de laborator invatate pentru instalarea Managerului flux de lucru.

Selectati Cancel (Anulare) pentru a reveni la ecranul Method Selection (Selectarea metodei).
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Sistem de secventiere de ultima generatie

Introducere

Un sistem de secventiere de noud generatie genereaza citiri de secventiere pentru toate probele din
grupul de biblioteci cuantificate si se integreaza cu VeriSeq NIPT Solution v2 prin Serverul local. Datele
de secventiere sunt evaluate de Sistemul de gestionare a analizei din cadrul software-ului de testare.

Luatiin considerare urmatoarele atunci cand integrati un sistem de secventiere de noua generatie cu
VeriSeq NIPT Solution v2.

* Integrarea stocarii datelor.
* Capacitatea productivitatii analizei.

* Restrictiile privind traficul de retea.

Grupul de secventiere

Software-ul de testare are nevoie de un sistem de secventiere de urmatoare generatie care sa poata
genera date de secventiere pe grupul de biblioteca pregatit, in conformitate cu urmatoarele specificatii:

* Realizarea a 2 x 36 de rezultate cu secventiere la ambele capete.
* Compatibil cu adaptoarele index din Set de pregatire a probelor pentru VeriSeq NIPT.
* Chimie pe doua canale.

* Creare automata de fisiere cu determinari de baza (BCL).

Integrarea stocarii datelor

O rulare tipica de secventiere pentru VeriSeq NIPT Solution v2 necesitd 25-30 GB pentru date sistem de
secventiere de noud generatie. Dimensiunea reald a datelor poate varia in functie de densitatea grupului
de celule final. Serverul local asigura un spatiu de stocare de peste 7,5 TB, suficient pentru aproximativ
300 de rulari de secventiere (7.500 / 25 = 300).

Pentru stocarea datelor, mapati sistem de secventiere de noua generatie la Serverul local pentru una
dintre urmatoarele metode:

*  Utilizati Serverul local drept spatiu temporar de stocare de date. in aceast& configuratie, sistemul de
secventiere este mapat direct pe server si stocheaza datele in unitatea locala.

* Pentruun laborator cu productivitate mare, folositi stocarea atasata la retea (NAS). Configurati
sistem de secventiere de noua generatie pentru a pastra datele de secventiere intr-o anumita
locatie de pe NAS.
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In aceasta configuratie, configurati Serverul local s& monitorizeze locatia NAS specifica ce permite
serverului s& monitorizeze rularile de secventiere urmatoare. Se pot adauga mai multe sistem de
secventiere de noud generatie pentru a creste capacitatea de trecere a probei. Pentru mai multe
informatii privind modul de mapare a serverului pe NAS, consultati Gestionarea unei unitati de retea
partajate la pagina 31.

Pentru mai multe informatii privind modul de mapare a sistem de secventiere de noua generatie de
secventiere de ultima generatie pe server sau pe NAS, consultati ghidul de utilizare a sistemului.

Capacitatea productivitatii analizei

Reteaua de analiza VeriSeq NIPT proceseaza de regula date pentru un singur ciclu de secventiere in
aproximativ 5 ore. Cand se extinde laboratorul pentru productivitatea probei, aveti in vedere faptul ca
un singur server poate procesa cel mult 4 cicluri pe zi, ceea ce determina un numar total de 48 de probe
x 4 =192 de probe pe zi. Contactati departamentul de asistenta lllumina pentru solutii de crestere a
randamentului.

Restrictii privind traficul de retea

VeriSeq NIPT Solution v2 utilizeaza reteaua locala (LAN) de laborator pentru transferul datelor intre
sistem de secventiere de noua generatie, Serverul local si NAS (daca este configurata). Atunci cand
reteaua locala se foloseste si pentru debitul de probe, avetiin vedere urmatoarele restrictii privind
traficul in infrastructura IT:

* Traficul mediu de date de aproximativ 25 GB generat in aproximativ 10 ore este de circa 0,7 MB/s
per Sistem de secventiere.

* Infrastructura laboratorului poate accepta si alte surse de trafic, ce trebuie luate In considerare.

VeriSeq NIPT Local Run Manager

Daca utilizati un sistem de secventiere de noua generatie care include modulul VeriSeq NIPT Local Run
Manager, pregatiti secventierea realizand urmatorii pasi:
1. Din VeriSeq NIPT Local Run Manager, selectati Create run (Creare rulare)..
2. Din meniul vertical, selectati VeriSeq NIPT.
3. Completati urmatoarele campuri:
* Run Name (Numele rularii) (trebuie sa fie nou si unic)

* Descriere rulare (optional)

* Cod de bare pentru grup
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/N ATENTIE

Codul de bare pentru grup introdus Th modulul Local Run Manager trebuie sa fie identic cu
codul de bare pentru grup introdus in Managerul fluxului de lucru. Configurarile incorecte
ale ciclului sunt respinse de Software de testare VeriSeq NIPT si pot necesita o noua
secventiere. Codurile de bare pentru grupuri trebuie sa fie noi si unice. Codurile de bare
scanate anterior nu pot fi reutilizate, chiar daca evenimentul de grupare nu a avut loc.
Loturile reinitiate necesita o eprubeta curata, neinregistrata. Analiza esueaza daca codul
de bare a fost asociat cu un lot analizat anterior sau cu orice evenimente de grupare
intrerupte.

4. Selectati Save Run (Salvare ciclu).
Dupa ce finalizati configurarea ciclului, puteti initia ciclul folosind software-ul instrumentului.
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VeriSeq NIPT Assay Software v2

Introducere

Instrumentul ...Software-ul de testare VeriSeq NIPT v2 genereaza statistici pentru a evalua numarul de
copii cromozomiale pentru probele testate si furnizeaza o determinare a aneuploidiei pe cromozomii
selectati pentru analiza. Selectarea cromozomilor pentru analiza depinde de tipul de screening ales: de
baza (cromozomii 21, 18,13, X si Y) sau la nivel de genom (toti cromozomii). Cand selectati optiunea la
nivel de genom, software-ul testeaza si prezenta regiunilor sub-cromozomiale de crestere sau scadere
a numarului de copii din autozom. Un instrument de secventiere de urmatoare generatie genereaza
intrarea analizei sub forma unor citiri de secventiere la ambele capete pe 36 de baze.

VeriSeq NIPT Assay Software v2 functioneaza pe Serverul local VeriSeq v2. Serverul local este o
componenta centrald a VeriSeq NIPT Solution v2 si actioneaza ca un punct de conexiune intre Workflow
Manager VeriSeq NIPT, sistem de secventiere de noua generatie, si utilizator.

Software-ul de testare aliniaza citirile pe baza unui genom uman de referinta si efectueaza analizarea
citirilor care se aliniaza intr-un loc sau zona unice din genom. Software-ul de testare exclude citirile
duplicat si zonele care sunt asociate cu variatii mari de acoperire in probele euploide. Datele de
secventiere sunt normalizate pentru continutul de nucleotide si pentru a corecta efectele lotului si altor
surse de variabilitate nedorita. Informatiile privind lungimea fragmentului de ADN liber circulant deriva
din citirile secventierii la ambele capete. Software-ul de testare evalueaza si statistica acoperirii
secventierii in zonele cunoscute ca fiind imbogatite cu ADN liber circulant fetal sau matern. Datele
generate din lungimea fragmentului si analiza acoperirii sunt folosite pentru a estima fractia fetalad (FF)
pentru fiecare proba.

Pentru fiecare optiune de screening selectata pentru o proba din meniul de testare, software-ul de
testare raporteazé daca s-a detectat o anomalie sau nu. in ecranul de bazé, toate anomaliile sunt
aneuploidii. in ecranul la nivel de genom, o anomalie poate fi o aneuploidie sau o deletie sau duplicare
partiala.

Componente Software de testare VeriSeq
NIPT

Software de testare VeriSeq NIPT functioneaza si monitorizeaza in permanenta noile date de
secventiere pe masura ce sunt adaugate in folderul Input (Intrare) de pe Serverul local. Cand este
identificata o noua rulare de secventiere, se declanseaza urmatorul flux.
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Figura 3 Diagrama fluxului de date
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Monitoring (Monitorizare) - verifica In prealabil validitatea noii ruldri de secventiere. Cand
software-ul detecteaza un nou ciclu de secventiere, se efectueaza urmatoarele verificari de
validare:

a. Verificarea compatibilitatii parametrilor ciclului cu valorile prognozate.
b. Asocierea flow cell cu o eprubeta de grup cunoscuta.

c. Confirmarea neprocesarii anterioare a grupului. Sistemul nu permite repetarea ciclurilor.
Daca oricare verificari esueaza, utilizatorul este informat prin intermediul sistemului de notificare
prin e-mail si prin jurnalul Alerts (Alerte) din interfata web cu utilizatorul.

Sequencing (Secventiere) — monitorizeaza in mod continuu finalizarea ruldrii de secventiere. Se
seteaza un cronometru care defineste o perioada de expirare pentru finalizarea rularii. Daca trece
perioada de expirare, utilizatorul este informat prin intermediul sistemului de notificare prin e-mail si
prin jurnalul Alerts (Alerte) din interfata web cu utilizatorul.

QC (CC)—Examineaza fisierele CC InterOp generate de Sistem de secventiere. Software de testare
VeriSeq NIPT verifica numarul total de grupuri de celule, densitatea acestora si scorurile de calitate
pentru citiri. Pentru indrumari privind interpretarea valorilor QC InterOp, consultati Ghidul de utilizare
a software-ului pentru Vizualizatorul de analiza secventiala (document nr. 15020619). Daca criteriile
CC esueazad, utilizatorul este informat prin intermediul sistemului de notificare prin e-mail si prin
jurnalul Alerts (Alerte) din interfata web cu utilizatorul.

Analysis (Analiza) — gestioneaza coada pentru analiza pentru mai multe ruldri de secventiere
generate de diferite instrumente configurate impreuna cu serverul. Serverul proceseaza o singura
sarcina de analiza odata, conform principiului ,,Primul venit, primul servit” (First In, First Out — FIFO).
Dupa finalizarea cu succes a analizei, se lanseaza urmatoarea analiza programata din coada. Daca o
rulare de analiza esueaza sau expira, Software de testare VeriSeq NIPT relanseaza automat analiza
de péna la trei ori. Dupa fiecare esec, utilizatorul este informat prin intermediul sistemului de
notificare prin e-mail si prin jurnalul Alerts (Alerte) din interfata web cu utilizatorul.

20

A SE UTILIZA LA DIAGNOSTICAREA IN VITRO.



Ghid software pentru VeriSeq NIPT Solution v2 - IVD

5. Reporting (Raportare) — genereaza raportul care contine rezultatele finale dupa ce se incheie
analiza. Daca se produce un esec si nu sunt generate rapoartele, utilizatorul este informat prin
intermediul sistemului de notificare prin e-mail si prin jurnalul Alerts (Alerte) din interfata web cu
utilizatorul.

Software de testare VeriSeq NIPT Sarcini

Software de testare VeriSeq NIPT efectueaza atat sarcini automate, cat si initiate de utilizator.

Sarcinile automate

Software de testare VeriSeq NIPT efectueaza urmatoarele sarcini automate:

* Asamblarea si stocarea jurnalului pentru pregatirea probei — produce un set de fisiere de iesire la
finalul fiecarei etape sile stocheaza in folderul ProcessLogs aflat in folderul Output (lesire). Pentru o
prezentare generald, consultati Structura fisierului Reports (Rapoarte) la pagina 49, iar pentru
detalii, consultati Rapoartele de proces la pagina 73.

* Generarea de alerte, e-mailuri si notificari de raport — monitorizeaza starea de validitate a lotului,
grupului si probei in timpul pasilor de pregatire a probei si CC pentru datele de secventiere si
rezultatele analizei pentru fiecare prob4. In functie de verificarile validarii, Software de testare
VeriSeq NIPT determind daca s& continue procesul si daca trebuie raportate rezultatele. Software
de testare VeriSeq NIPT incheie procesul cand un lot sau un grup este invalidat in functie de
rezultatele CC. Utilizatorului i se trimite o notificare prin e-mail, se genereaza un raport si se
inregistreaza o alerta pe interfata web cu utilizatorul.

* Analiza datelor de secventiere — analizeaza datele de secventiere brute pentru fiecare proba
multiplexat din grup cu NIPT Analysis Software. Software de testare VeriSeq NIPT determina
rezultatele aneuploidiei pentru fiecare proba. Sistemul nu raporteaza rezultatele pentru probele
invalidate sau anulate de catre utilizator. Pentru probele care nu indeplinesc cerintele CC se
furnizeaza o justificare explicita a nereusitei; cu toate acestea, rezultatele pentru proba care nu a
reusit sunt ascunse. Pentru informatii suplimentare, consultati Raportul NIPT la pagina 56.

* Generarea fisierului cu rezultate — ofera rezultatele probei intr-un format de fisier cu valori
separate prin tabulatori, salvat in folderul Output (lesire). Pentru informatii suplimentare,
consultati Raportul NIPT la pagina 56.

* Report generation (Generarea raportului) — Software de testare VeriSeq NIPT genereaza
informatii suplimentare privind rezultatele, notificari si rapoarte de proces. Pentru informatii
suplimentare, consultati Rapoarte de sistem la pagina 49.
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* Invalidarea probei, grupului si a lotului

— Sample invalidation (Invalidarea probei)— Software de testare VeriSeq NIPT marcheaza
probele individuale drept nevalide cand utilizatorul:

* Invalideazain mod explicit proba.
* Invalideaza intreaga placa in timpul pregatirii bibliotecii inainte sa se creeze grupurile.

Céand o proba este marcata ca nevalida, se genereaza automat un raport de invalidare a probei;
consultati Sample Invalidation Report (Raportul de invalidare a probei) la pagina 72.

— Generarea unui raport de invalidare a grupului si lotului — grupurile si loturile pot fi
invalidate doar de catre utilizator. Grupurile invalidate nu sunt procesate de sistem.
Grupurile deja create dintr-un lot nevalid nu sunt invalidate automat si pot fi procesate
ulterior de catre sistem. Cu toate acestea, nu se pot crea grupuri noi dintr-un lot nevalidat.
Cand este invalidat un grup, sistemul emite un Raport de solicitare privind retestarea
grupului, Tn urmatoarele conditii:

* Lotul este valid.
* Nu mai exista grupuri disponibile pentru acest lot.
* Numarul de grupuri permise din lot nu a fost epuizat.

Pentru mai multe informatii, consultati Raportul de solicitare privind retestarea grupuluila
pagina 73.

* Gestionarea retestarii

— Pool failures (Grupuri nereusite)—Grupurile nereusite sunt de regula grupuri care nu au
indeplinit metricile de CC pentru secventiere. Software de testare VeriSeq NIPT nu continua
cu procesarea grupurilor denaturate daca s-aincheiat ciclul. Resecventierea care utilizeaza
un al doilea divizor al grupului cu ajustari ale raportului dintre regrupare si HT1, concentratia
regruparii sau ambele.

— Sample failures (Probe nereusite)—Software-ul permite probelor nereusite sa fie retestate,
daca este cazul. Probele nereusite trebuie incorporate intr-un nou lot si reprocesate trecand
prin pasii de analiza.

— Reruns (Cicluri reluate)—Sistemul nu reanalizeaza grupurile cu probe procesate si
raportate anterior ca fiind reusite. O reluare a ciclului unei probe se poate efectua daca se
introduce din nou probei intr-un lot nou.

Sarcinile utilizatorului

VeriSeq NIPT Solution v2 permite utilizatorilor sa efectueze sarcini dupa cum urmeaza.
Utilizarea Managerului flux de lucru:
* Marcati urmatoarele ca nevalide:

— Proba individuala.

— Toate probele dintr-un lot.
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— Toate probele asociate unui grup.

* Marcati o anumita proba drept anulata. Apoi Software de testare VeriSeq NIPT marcheaza rezultatul
drept anulat in raportul cu rezultatele finale.

Utilizarea Software de testare VeriSeq NIPT:
* Configurati software-ul ce urmeaza sa fie instalat si integrat in infrastructura retelei de laborator.

* Modificati setarile de configuratie cum ar fi setarile de retea, locatiile folderului partajat si
gestionarea contului de utilizator.

* Vizualizati starea sistemului si lotului, rezultatul si rapoartele de procesare a lotului, jurnalele de
activitate si audit si rezultatele testarii.

NOTA Capacitatea de a efectua sarcini depinde de permisiunile acordate utilizatorului. Pentru
informatii suplimentare, consultati Alocarea rolurilor de utilizator la pagina 29.

Sistemul de gestionare a secventierii

Software-ul de testare gestioneaza ciclurile de secventiere generate de instrumentele de secventiere
prin intermediul Sistemului de gestionare a secventierii. Acesta identifica noi cicluri de secventiere,
valideaza parametrii de functionare si coreleaza codul de bare pentru grup cu un grup cunoscut creat in
timpul procesului de pregatire a bibliotecii. Daca nu se poate realiza o asociere, se genereaza o
notificare catre utilizator si se opreste procesarea ciclului de secventiere.

Dupa ce validarea se incheie cu succes, software-ul de testare continua sa monitorizeze ciclurile de
secventiere pentru finalizare. Ciclurile de secventiere finalizate sunt puse in lista de asteptare pentru a fi
procesate cu rutina de tratare a fluxului analitic (pentru informatii suplimentare, consultati Rutina de
tratare a retelei analitice la pagina 24).

Compatibilitatea rularii de secventiere

Serverul analizeaza doar rularile de secventiere care sunt compatibile cu fluxul de lucru analitic pentru
ADN-ul liber circulant.

Utilizati doar metodele de secventiere si versiunile software compatibile pentru a genera definirile
bazelor.

NOTA Monitorizati periodic metricile de performanta ale datelor de secventiere pentru a va asigura
cd se respecta specificatiile privind calitatea datelor.

Modulul Local Run Manager VeriSeq NIPT configureaza secventierea folosind urmatorii parametri de
citire:
* Rulare cu secventiere la ambele capete cu 2 citiri x 36 de cicluri.

* |ndexare dubld cu doua citiri de indexuri a cate 8 cicluri.
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Rutina de tratare a retelei analitice

Rutina de tratare a retelei analitice lanseaza reteaua analiticd pentru detectarea aneuploidiei. Reteaua
proceseaza cate o rulare de secventiere cu o durata medie mai mica de 5 ore pentru fiecare grup. Daca
analiza nu proceseaza grupul sau nu se incheie din cauza unei pene de curent sau a unei pauze, Rutina
de tratare a retelei analitice repune automat rularea in coada. Daca procesarea grupului esueaza de trei
ori consecutiv, Rutina de tratare a fluxului analitic eticheteaza ciclul ca esuat si genereazad un mesaj de
eroare.

O rulare de analiza reusita declanseaza generarea raportului NIPT. Pentru informatii suplimentare,
consultati Raportul NIPT la pagina 56.

Cerinte privind expirarea fluxului de lucru si depozitarea

Fluxul de lucru analitic pentru ADN-ul liber circulant este supus urmatoarelor limitari de expirare si
stocare.

Parametru Valoare implicita
Maximum Sequencing Time (Timp de secventiere maxim) 20 ore

Maximum Analysis Time (Timp de analizéd maxim) 10 ore

Minimum Scratch Space Storage (Stocare minima in spatiu de la zero) 900 GB

Interfata web cu utilizatorul

Software de testare VeriSeq NIPT gazduieste o interfata web cu utilizatorul locala, care permite accesul
facil la Serverul local de oriunde din retea. Interfata web cu utilizatorul asigurd urmatoarele functii:

NOTA Interfata web cu utilizatorul a Software de testare VeriSeq NIPT nu accepta utilizarea de
dispozitive mobile.

* View recent activities (Vizualizarea activitatilor recente) —identifica pasii finalizati in timpul
efectudrii testarii. Utilizatorul este alertat cu privire la multe dintre aceste activitati de catre sistemul
de notificari prin e-mail. Pentru mai multe informatii, consultati Notificarile de la software-ul de
testarela pagina 83.

* View errors and alerts (Vizualizarea erorilor si alertelor) —identifica problemele care ar putea
impiedica continuarea testarii. Mesajele de eroare si alertele sunt trimise utilizatorului prin sistemul
de notificari prin e-mail. Pentru mai multe informatii, consultati Notificarile de la software-ul de
testare la pagina 83.
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* Configure the server network settings (Configurarea setarilor de retea pentru server)—De
reguld, personalul lllumina configureaza reteaua in timpul instalarii sistemului. Pot fi necesare
modificari daca reteaua locald necesita modificari informatice. Pentru mai multe informatii,
consultati Configurarea setarilor retelei si serveruluila pagina 32.

* Manage server access (Gestionarea accesului la server)—Serverul local permite accesul la nivel
de administrator si operator. Aceste niveluri de acces controleaza vizualizarea jurnalelor de
activitati, alerte si erori, precum si modificarea setarilor pentru legarea in retea si maparea datelor.
Pentru mai multe informatii, consultati Gestionare utilizatorila pagina 29.

* Configure sequencing data folder (Configurarea folderului cu date de secventiere) —in mod
implicit, serverul stocheaza datele de secventiere. Cu toate acestea, se poate adauga o NAS
centrald pentru a extinde capacitatea de stocare. Pentru informatii suplimentare, consultati Mapare
unitati de serverla pagina 43.

* Configure email notification subscribers list (Configurarea listei de abonati pentru notificari prin
e-mail) — gestioneaza o lista de abonati pentru primirea notificarilor prin e-mail care contin mesajele
de eroare si alertele de proces pentru testare. Pentru mai multe informatii, consultati Configurarea
notificarilor de sistem prin e-mailla pagina 34.

* Reboot or shutdown the server (Repornirea sau oprirea serverului) — reporneste sau opreste
serverul, daca este cazul. Poate fi necesara repornirea sau oprirea ca sa aiba efect o setare de
configurare sau drept remediu pentru o eroare de server. Pentru informatii suplimentare,
consultati Reporniti serverul. la pagina 43 si Oprirea serveruluila pagina 44.

* Configure database backup encryption (Configurarea criptarii de rezerva pentru baza de date) -
permite criptarea si setarea unei parole de criptare pentru copiile de rezerva pentru baza de date ale
serverului. De asemenea, aceasta functie permite generarea unei copii de rezerva temporare,
necriptate. Pentru informatii suplimentare, consultati Configurarea criptarii copiilor de siguranta la
pagina 35.

* Configure network passwords (Configurarea parolelor de retea) — setati parole de retea pentru
comunicarea intre server si Sistem de secventiere si instrumentele VeriSeq NIPT Microlab STAR.
Pentru informatii suplimentare, consultati Configurarea parolelor de retea la pagina 36.

Acordul de licenta pentru utilizatorul final

La prima conectare la interfata web cu utilizatorul, vi se solicita sa acceptati Acordul de licenta pentru
utilizatorul final (EULA). Pentru a descarca pe computer acordul de licentd, selectati Download EULA
(Descarcare EULA). Software-ul va cere sa acceptati EULA inainte de a putea continua sa lucrati cu
interfata web cu utilizatorul.

Dupa ce acceptati EULA, puteti reveni la pagina EULA si, daca este cazul, puteti sa descarcati
documentul.
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Configurarea interfetei web cu utilizatorul

Selectati pictograma Settings (Setari) pentru a accesa lista verticala cu setarile de configurare. Setarile
se afiseaza in functie de rolul utilizatorului si permisiunile asociate. Pentru informatii suplimentare,
consultati Alocarea rolurilor de utilizator la pagina 29.

NOTA Tehnicienii nu au acces la niciuna dintre aceste functii.

Setare

Gestionarea
utilizatorilor

Email
Configuration
(Configurarea e-
mailului)

Change Shared
Folder Password
(Modificarea
parolei pentru
folderul partajat)

Reporting
settings (Setari
de raportare)

Reboot Server
(Repornire
server)

Shut Down
Server (Oprire
server)

Descriere

Adaugati, activati/dezactivati si editati acreditarile utilizatorului. Doar inginerii de
service si administratorii.

Editati lista de abonati pentru notificarile prin e-mail.

Modificati parola sub-utilizatorului pentru accesarea folderelor partajate de pe
Serverul local. Parola poate sa includa doar caractere alfanumerice.

Doar inginerii de service sau administratorii.

Doar inginerii de service sau administratorii.

Doar inginerii de service sau administratorii.

Conectarea la interfata web cu utilizatorul

Conectati-va la interfata Software de testare VeriSeq NIPT dupa cum urmeaza.

1. Pe un computer conectat la aceeasi retea cu Serverul local, deschideti unul dintre urmatoarele

browsere web:

* Chrome v69 sau o versiune ulterioara

* Firefox v62 sau o versiune ulterioara

* Internet Explorer v11 sau o versiune ulterioara
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2. Introduceti adresa IP a serverului sau numele de server furnizate de lllumina la instalare, echivalente
CUhttps://<Serverul local IP address>/login.(deex., https://10.10.10.10/1login).

3. Daca apare un avertisment de sigurantd generat de browser, adaugati o exceptie de securitate
pentru a ajunge la ecranul de conectare.
Avertismentul de securitate indica ca computerul nu are certificatul Secure Sockets Layer (SSL)
instalat. Urmati instructiunile din Descdrcarea si instalarea unui certificat la pagina 33 pentru a
instala respectivul certificat.

4. Tnecranul de conectare, introduceti numele de utilizator si parola care tin cont de
majuscule/minuscule furnizate de lllumina si apoi selectati Log In (Conectare).

NOTA Dupa 10 minute de inactivitate, Software de testare VeriSeq NIPT deconecteaza automat
utilizatorul curent.

Tabloul de bord

Dupa conectare, se afiseaza Tabloul de bordVeriSeq NIPT Assay Software v2. Tabloul de bord este
fereastra principala de navigare. Pentru a reveni in orice moment la tabloul de bord, selectati optiunea
de meniu Dashboard (Tablou de bord).

Tabloul de bord afiseazd intotdeauna cele mai recente 50 de activitati care au fost inregistrate in jurnal
(daca sunt mai putin de 50, se vor afisa doar cele inregistrate in jurnal). Puteti prelua cele 50 de activitati
anterioare si puteti naviga prin istoricul activitatilor daca selectati Previous (Anterioara) in coltul din
dreapta jos al tabelului de activitati.

Vizualizarea activitatilor recente

Fila Recent Activities (Activitati recente) contine o scurta descriere a activitatilor recente ale Software
de testare VeriSeq NIPT si ale Serverul local.

Denumire Descriere
Cand Data si ora activitatii
Utilizator Daca este cazul, identifica utilizatorul care a efectuat activitatea

Subsistem  Entitatea sau procesul care a efectuat activitatea, cum ar fi utilizatorul, testarea
sau configuratia

Details Descrierea activitatii.
(Detalii)
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Denumire Descriere

Level Una dintre urmatoarele optiuni pentru nivelul atribuit activitatii:
(Nivel) o Activity (Activitate) —indica o activitate din cadrul serverului, cum ar fi
repornirea sistemului sau conectarea/deconectarea utilizatorului.
» Notice (Notificare) —indica un pas executat fara succes. De exemplu,
invalidarea probei sau denaturarea CC.
» Warning (Avertizare) —indica faptul ca a intervenit o eroare in timpul executarii
normale si a functionarii corespunzatoare a dispozitivelor hardware. De
exemplu, parametri de ciclu nerecunoscuti sau analiza denaturata.

Vizualizarea erorilor recente

Fila Recent Errors (Erori recente) contine o scurtd descriere a erorilor recente de software si server.

Denumire Descriere
Céand Data si ora activitatii
Utilizator Daca este cazul, identifica utilizatorul care a efectuat activitatea

Subsistem Entitatea sau procesul care a efectuat activitatea, cum ar fi utilizatorul, testarea
sau configuratia

Details Descrierea activitatii.

(Detalii)

Level Una dintre urmatoarele optiuni pentru nivelul atribuit activitatii:

(Nivel) « Urgent (Urgent) — eroare de hardware majora care compromite functionarea

sistemului. Contactati Departamentul de asistenta tehnica lllumina.

o Alert (Alerta) — eroare in functionarea normala. De exemplu, coruperea unei
unitati, o problema de spatiu sau configuratie care impiedica generarea de
rapoarte sau notificarile prin e-mail.

» Error (Eroare) —eroare de sistem sau de server in timpul functionarii normale.
De exemplu, o problema la fisierul de configurare sau o eroare de hardware.

Vizualizarea starii si alertelor de sistem

Fila Server Status (starea serverului) afiseaza informatiile de mai jos.

Date (Data) — data si ora curente.

Fus orar - fusul orar configurat pentru server. Informatiile privind fusul orar sunt utilizate pentru e-
mailuri, alerte si data si ora raportului.

Hostname (Nume de gazda) — numele sistemului constd din numele de gazda pentru retea si
numele de domeniu pentru DNS.

Disk space usage (Utilizare spatiu pe disc) — procentajul de spatiu pe disc care este utilizat in
prezent pentru stocarea datelor.
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* Software (Software) — configuratia reglementara a software-ului (de ex. CE-IVD).
* Versiune — Versiune VeriSeq NIPT Assay Software v2.

Rezumatul poate afisa si un buton Server alarm (Alarma server)care sa anuleze sunetul pentru alarma
controlerului RAID. Acest buton apare doar pentru administratori. Daca apasati pe acest buton,
contactati departamentul de Asistenta tehnica lllumina pentru ajutor suplimentar.

Gestionare utilizatori

NOTA Doar inginerii de service si administratorii au permisiunea de a adauga, edita sau sterge
permisiunile pentru tehnicieni si alti utilizatori de acest nivel.

Alocarea rolurilor de utilizator

Rolurile de utilizator definesc accesul si drepturile utilizatorului de a efectua anumite sarcini.

Rol Descriere

Serviciu Un inginer de service pentru teren lllumina care efectueaza montarea initiala si
configurarea sistemului (inclusiv crearea unui administrator). De asemenea,
depaneaza, efectueaza reparatii asupra serverului, configureaza si modifica
setarile de configurare si asigura asistenta software continua.

Administrator Un administrator de laborator care configureaza si mentine setarile de
configurare, administreaza utilizatorii, defineste lista de abonati la e-mail,
schimba parola folderului partajat si reporneste si opreste serverul.

Tehnician Un tehnician de laborator care vede starea si alertele de sistem.

Adaugare utilizatori

La instalarea initiald, un inginer de service pentru teren lllumina adauga utilizatorul Administrator.
Adaugati un utilizator dupa cum urmeaza.

1. Din ecranul User Management (Gestionare utilizatori), selectati Add New User (Adaugare
utilizator nou).

NOTA Sunt obligatorii toate campurile.

2. Introduceti numele utilizatorului. Cerintele sunt enumerate mai jos.
* Exclusiv caractere minuscule, alfanumerice (a-z, 0-9).

* Numele de utilizator trebuie s& aiba 4-20 de caractere si sa contina cel putin un caracter
numeric.
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*  Primul caracter al numelui de utilizator nu poate fi numeric.

NOTA Numele de utilizator nu diferentiaza intre majuscule si minuscule.

Software-ul de testare foloseste numele de utilizator pentru a identifica persoanele implicate in
diferitele aspecte ale procesarii testului si ale interactiunilor cu software-ul de testare.

Introduceti numele complet al utilizatorului. Numele complet se afiseaza in profilul de utilizator.
Introduceti si confirmati parola.

Parolele trebuie sa aiba intre 8 si 20 de caractere si sa contind cel putin o majusculd, o minuscula si
un caracter numeric.

Introduceti o adresa de e-mail pentru utilizator.

Pentru fiecare utilizator este obligatorie o singura adresa de e-mail.

Selectati rolul de utilizator dorit din lista verticala.

Bifati caseta Active (Activa) pentru a activa imediat utilizatorul sau debifati caseta pentru a activa
utilizatorul ulterior (mai exact, dupa instruire).

Selectati de doua ori Save (Salvare) pentru a salva si a confirma modificarile.

Noul utilizator apare acum pe ecranul User Management (Gestionare utilizator).

Edit users (Editare utilizatori)

Editati informatiile utilizatorilor dupd cum urmeaza.

1.
2.
3.

Din ecranul User Management (Gestionare utilizator), selectati numele de utilizator.
Editati informatiile pentru utilizator si selectati Save (Salvare).

Selectati din nou Save (Salvare) pentru confirmarea modificarilor.
Modificarile aduse utilizatorului apar acum pe ecranul User Management (Gestionare utilizator).

Dezactivarea utilizatorilor

Dezactivati un utilizator dupa cum urmeaza.

1.
2.
3.

Din ecranul User Management (Gestionare utilizator), selectati numele de utilizator.
Debifati caseta de selectare Activate (Activare) si apoi selectati Save (Salvare).

Pe mesajul de confirmare, selectati Save (Salvare).
Starea utilizatorului se modifica in Disabled (Dezactivat) in ecranul User Management (Gestionare
utilizator).
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Gestionarea unei unitati de retea partajate

NOTA Doar inginerii de service sau administratorii au permisiunea de a adauga, edita sau sterge
locatiile folderului partajat.

Adaugarea unei unitati de retea partajate

Configurati sistemul sa stocheze date de secventiere pe o NAS dedicata si nu pe un server conectat la
sistemul de secventiere. O NAS poate asigura o capacitate mai mare pentru stocarea si copierea de
rezerva continua a datelor.

1. Din Dashboard (Tablou de bord) selectati Folders (Foldere).
2. Selectati Add folder (Adaugare folder).
3. Introduceti urmatoarele informatii furnizate de administratorul IT:
* Locatia - calea completa la locatia NAS, inclusiv folderul unde sunt stocate datele.

* Numele de utilizator — numele de utilizator desemnat pentru serverul local cand acceseaza
NAS.

* Parola - parola desemnata pentru serverul local cand acceseaza NAS.
4. Selectati Save (Salvare).

Selectati Test (Testare) pentru a testa conexiunea NAS.
Daca nu reuseste conexiunea, confirmati numele serverului, numele locatiei, numele de utilizator si
parola cu administratorul IT.

6. Reporniti serverul pentru a aplica modificarile.
NOTA O configuratie a unit&tii de retea partajate permite doar un folder de date de secventiere.

Editarea unei unitati de retea partajate

1. Din Dashboard (Tablou de bord) selectati Folders (Foldere).
2. Editati calea locatiei si selectati Save (Salvare).

3. Selectati Test (Testare) pentru a testa conexiunea NAS.
Daca nu reuseste conexiunea, confirmati numele serverului, numele locatiei, numele de utilizator si
parola cu administratorul IT.

Stergerea unei unitati de retea partajate

1. Din Dashboard (Tablou de bord) selectati Folders (Foldere).
2. Selectati calea pentru locatie ce urmeaz3 sa fie modificata.

3. Selectati Delete (Stergere) pentru a indepadrta folderul de secventiere extern.
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Configurarea setarilor pentru retea si certificat

Un inginer de service de pe terenlllumina foloseste ecranul Network Configuration (Configurare retea)
pentru a configura reteaua si setarile pentru certificat i timpul instalarii initiale.

NOTA Doar inginerii de service si administratorii au permisiunea de a modifica setarile pentru retea si
certificat.

1. Din Dashboard (Tablou de bord), selectati Configuration (Configurare).

2. Selectati fila Network Configuration (Configurare retea) si apoi configurati setarile de retea
dupa caz.

3. Selectatifila Certification Configuration (Configurare certificare) pentru a genera certificatul SSL.

Configurarea setarilor certificatelor

Un certificat Secure Socket Layer (SSL) este un fisier de date care permite o conexiune sigura de la
Serverul local la un browser.

1. Configurati setarile certificatului SSL din fila Certificate Configuration (Configurarea certificatelor)

* Adresa de e-mail a laboratorului — adresa de e-mail de contact de la laboratorul de testare
(este necesara un format de adresa de e-mail valid).

* Unitatea organizatiei — departamentul.

* Organizatia — numele laboratorului de testare.
* Locatia - adresa laboratorului de testare.

* Judetul —judetul laboratorului de testare.

* Tara-taralaboratorului de testare

* Amprenta certificatului (SHA1) — numarul de identificare al certificatului.

SHA1 se asigura ca utilizatorii nu primesc avertismente aferente certificatului cand acceseaza
VeriSeq NIPT Assay Software v2. SHA1 apare dupa generarea sau regenerarea unui certificat.
Pentru informatii suplimentare, consultati Regenerarea unui certificat la pagina 34

2. Selectati Save (Salvare) pentru aimplementa modificarile efectuate.

Configurarea setarilor retelei si serverului

NOTA Coordonati toate modificarile aduse setarilor de retea si server cu administratorul IT pentru a
evita erorile de conexiune la server.

1. Configurati sau modificati setarile pentru reteaua si Serverul local de la Network Configuration
(Configurarea retelei).

* Static IP Address (Adresa IP statica)—Adresa IP desemnata pentru Serverul local.
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* Subnet Mask (Masca subretea) — masca de subretea a retelei locale.
* Default Gateway Address (Adresa poarta implicita) — adresa IP implicita a routerului.

* Hostname (Nume gazda)—Numele desemnat pentru a face referire la Serverul local in retea
(definit implicit ca gazda locala).

* DNS Suffix (Sufix DNS) - sufix DNS desemnat.
* Nameserver 1and 2 (Nume server 1 si 2) —adresele IP sau numele serverului DNS.

* NTP Time Server 1and 2 (Server pentru orda NTP 1 si 2) —serverele pentru sincronizarea
orei NTP.

* MAC Address (Adresa MAC) —adresa MAC pentru legarea in retea la server (doar citire).
* Timezone (Fus orar) — fusul orar local al serverului.

Confirmati ca intrarile sunt corecte si selectati Save (Salvare) pentru a reporni serverul si a
implementa modificarile efectuate.

/N ATENTIE

Setarile incorecte pot intrerupe conexiunea la server.

Descarcarea si instalarea unui certificat

Pentru a descarca si a instala un certificat SSL pentru VeriSeq NIPT Assay Software v2:

1.
2.
3.

7.

Din Dashboard (Tablou de bord), selectati Configuration (Configurare).
Selectati fila Certification Configuration (Configurare certificare).
Selectati Download Certificate (Descarcare certificat) din ecranul Network Configuration

(Configurare retea).
Se descarca fisierul de certificat root_cert.der.

NOTA Dacé vi se solicitd s& salvati fisierul, alegeti o locatie usor de retinut. Dac4 nu, identificati
locatia de descarcare implicita. Unele browsere salveaza automat fisierul intr-un folder
Downloads (Descarcari).

Navigati la folderul de pe computerul dvs. in care ati salvat fisierul.

Faceti clic dreapta pe fisierul root_cert.der si selectati Install Certificate (Instalare certificat).
Daca se afiseaza o fereastrd Security Warning (Avertisment de securitate), selectati Open
(Deschidere) pentru a deschide fisierul.

Se deschide Certificate Import Wizard (expertul import certificate).

in fereastra Welcome (Bun venit) pentru Certificate Import Wizard (Expert import certificate),
selectati Local Machine (Computer local) pentru Store Location (Locatie depozit), apoi selectati
Next (inainte).
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8. Selectati optiunea de Place all certificates in the following store (Plaseaza toate certificatele in
urmatorul depozit), apoi selectati butonul Browse... (Navigare...).

9. 1infereastra Select Certificate Store (Selectare depozit de certificate), selectati Trusted Root
Certification Authorities (Autoritati de certificare radacina de incredere), apoi selectati OK.

10. Asigurati-va cain campul Certificate Store (Depozit de certificate) se afiseaza Trusted Root
Certification Authorities (Autoritati de certificare radacina de incredere), apoi selectati Next
(inainte).

11. Tn fereastra Completing the Certificate Import Wizard (Finalizare Expert Import certificate), selectati
Finish (Finalizare).

12. Daca se afiseaza o fereastra Security Warning (Avertisment de securitate), selectati Yes (Da)
pentru a instala certificatul.

13. Tn caseta de dialog Successful Import (Importare cu succes), selectati OK pentru a parési expertul.

Regenerarea unui certificat

NOTA Doar inginerii de service si administratorii au permisiunea de a regenera certificate si de a
reporni sistemul.

Pentru a regenera un certificat dupa ce s-au modificat setarile pentru retea sau certificat:

1. Selectati Regenerate Certificate (Regenerare certificat) din ecranul Network Configuration
(Configurare retea).

2. Selectati Regenerate Certificate and Reboot (Regenerare certificat si repornire) pentru a continua
sau selectati Cancel (Anulare) pentru aiesi.

Configurarea notificarilor de sistem prin e-mail

VeriSeq NIPT Assay Software v2 comunica cu utilizatorii trimitand notificari prin e-mail prin care indica
progresul testarii si trimite alerte pentru erori sau o actiune necesara din partea utilizatorului. Pentru
informatii despre notificarile transmise de sistem consultati Notificdrile de la software-ul de testarela
pagina 83.

Asigurati-va ca setarile pentru trimiterea de e-mailuri spam permit notificarile prin e-mail de la server.
Notificarile prin e-mail sunt trimise de pe un cont denumit Veriseg@<domeniu de e-mail al
clientului>, unde <customer email domain> (domeniul de e-mail al clientului) este specificat de
echipa IT locala cand se instaleaza serverul.

Crearea unei liste de abonati la e-mail

Notificarile prin e-mail sunt trimise unei liste cu anumiti abonati.
Specificati lista de abonati dupa cum urmeaza.

1. Din Dashboard (Tablou de bord), selectati pictograma pentru setari.
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2. Selectati Email Configuration (Configurare e-mail).

3. Tn campul Subscribers (Abonati), introduceti adresele de e-mail separate prin virgule.
Verificati dacd adresele de e-mail sunt introduse corect. Software-ul nu valideaza formatul adresei
de e-mail.

4. Selectati Save (Salvare).

Selectati Send test message (Expediere mesaj de testare) pentru a genera un e-mail de testare
catre lista de abonati.
Verificati inboxul de e-mail pentru a verifica daca a fost expediat e-mailul.

NOTA Asigurati-va ca ati selectat butonul Save (Salvare) inainte de a trimite mesajul de test.
Trimiterea mesajului de test ihainte de a salva elimina toate modificarile.

Configurarea criptarii copiilor de siguranta

VeriSeq NIPT Assay Software v2 permite administratorilor sa activeze sau sa dezactiveze criptarea de

rezerva. Administratorii pot, de asemenea, sa seteze sau sa actualizeze parola de criptare pentru copiile

de sigurantd ale bazei de date. Aceasta parola este necesara pentru a restaura o copie de rezerva
pentru baza de date. Asigurati-va ca pastrati parola intr-un loc sigur, pentru a o consulta ulterior.

NOTA Doar administratorii au permisiunea de a configura criptarea de rezerva pentru baza de date.

Configurati criptarea copiilor de rezerva urmand pasii de mai jos.

Din Dashboard (Tablou de bord), selectati pictograma pentru setari.

Selectati Backup Encryption (Criptare de rezerva).

Bifati caseta de selectare Encrypt Backups (Criptare copii de rezerva).

Introduceti parola de criptare preferata in campul Encryption Password (Parola de criptare).

Reintroduceti aceeasi parola in campul Confirm Password (Confirmare parola).

o g s w N 2

Selectati Save (Salvare).
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Generarea unei copii de siguranta necriptate

Software de testare VeriSeq NIPT le permite administratorilor sa genereze un fisier de backup necriptat,
care poate fi folosit de departamentul de Asistenta tehnica lllumina. Fisierul de backup necriptat exista
doar pentru 24 de ore, ihainte de a fi sters automat.

NOTA Doar Administratorii au permisiunea de a genera o copie de rezervé necriptaté.

Creati un fisier de backup necriptat dupd cum urmeaza.

1. Din Dashboard (Tablou de bord), selectati pictograma pentru setari.

2. Selectati Backup Encryption (Criptare de rezerva).

3. Selectati butonul Generate Unencrypted Backup (Generare copie de siguranta necriptata)
4

Selectati Yes (Da) in fereastra de confirmare.
Se afiseaza un mesaj care confirma solicitarea copiei de rezerva necriptate.

5. Selectati OK.

Puteti confirma crearea unei copii de rezerva necriptate revenind la Tabloul de bord pentru Software de
testare VeriSeq NIPT si vizualizand tabelul Recent Activities (Activitati recente). O noua activitate ar
trebui sa confirme crearea cu succes a unei copii de rezerva necriptate.

Configurarea parolelor de retea

Un administrator sau un inginer de service pentru terenlllumina poate folosi pagina Network Passwords
(Parole de retea) pentru a configura parole pentru comunicarea intre Serverul local si componentele
VeriSeq NIPT Solution v2.

/N ATENTIE

Doar inginerii de service si administratorii au permisiunea de a schimba parolele de retea.

Configurati parolele de retea conform descrierii de mai jos.
1. Din Dashboard (Tablou de bord), selectati pictograma pentru setari.
2. Selectati Network Passwords (Parole de retea).

3. Tn campul Sequencer Password (parola secventiator) introduceti parola pentru instrumentele de
secventiere.

4. Reintroduceti aceeasi parold in campul Confirm Password (Confirmare parola).
/N ATENTIE

Actualizarea parolei pentru sistemele de secventiere in timp ce o rulare de secventiere
este In curs poate provoca pierderea de date.

5. Selectati Save Sequencer Password (Salvare parola pentru sistemele de secventiere).
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Serverul stocheaz3 parola instrumentului de secventiere. Actualizati toate instrumentele conectate
la server pentru a va asigura cd utilizeaza aceasta parola.

6. In campul Automation Password (Parold automatizare), introduceti o parol& pentru VeriSeq NIPT
Microlab STAR.

/N ATENTEE

Actualizarea parolei pentru automatizare in timp ce pregatirea probelor este in curs poate
provoca pierderea de date.

Doar inginerii de service lllumina au dreptul de actualizare a parolei pentru automatizare
pentru ML STAR. Inainte de schimbarea parolei stocate pe server prin interfata web,
asigurati-va ca un membru al echipei de teren Illlumina a vizitat locatia dvs. si a actualizat
parola ML STAR. Daca actualizati parola n interfata web a serverului fara a o actualiza la
ML STAR, sistemul devine inutilizabil.

7. Reintroduceti aceeasi parola pentru ML STAR in cdmpul Confirm Password (Confirmare parola).

8. Selectati Save Automation Password (Salvare parola automatizare).
Serverul stocheaza parola pentru ML STAR. Actualizati toate instrumentele ML STAR conectate la
server pentru a va asigura ca utilizeaza aceasta parola.

Deconectare

* Selectati pictograma de profil a utilizatorului din coltul dreapta sus al ecranului si selectati Log Out
(Deconectare).

Analiza si raportarea

Dupad ce se colecteaza datele de secventiere, acestea sunt demultiplexate, transformate in format
FASTQ, aliniate la un genom de referinta si analizate pentru a se detecta aneuploidia. Sectiunea descrie
diversele valori determinate pentru oricare dintre specimenele specifice.

Demultiplexarea si generarea FASTQ

Datele de secventiere stocate in format BCL sunt procesate cu software-ul de conversie bcl2fastq.
Software-ul de conversie bcl2fastq demultiplexeaza date si converteste fisierele BCL in formate de
fisier FASTQ standard pentru analiza ulterioara. Pentru fiecare ciclu de secventiere, Software de testare
VeriSeq NIPT creeaza o fisa de proba (SampleSheet.csv). Acest fisier contine informatiile privind proba
furnizate software-ului in timpul procesului de pregatire a probelor (folosind API-urile software-ului).
Aceste fise de proba contin un antet cu informatii referitoare la ciclu si descriptorii pentru probele
procesate intr-o anumita celula flow cell.

Tabelul urmator prezinta detaliile datelor din fisa de proba.
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/N ATENTIE

Nu modificati si nu editati acest fisier cu fisa de proba. Este generat de sistem si modificarile
pot determina efecte adverse in urma, inclusiv rezultate incorecte sau denaturarea analizei.

Denumirea
coloanei

SamplelD
SampleName
Sample_Plate
Sample_Well
[7_Index_ID
index
I5_Index_ID
index2

Sample_Project

SexChromosomes

SampleType

Descriere

Identificarea probei.

Numele probei. In mod implicit: acelasi cu SamplelD.

Identificarea placii pentru o anumité proba. in mod implicit: necompletat.
Identificarea godeului de pe placa pentru o anumita proba.

Identificarea primului adaptor de indexare.

Secventa de nucleotide la primul adaptor.

Identificarea celui de-al doilea adaptor.

Secventa de nucleotide la al doilea adaptor.

Identificarea proiectului pentru o anumitd proba. In mod implicit:
necompletat.

Analiza referitoare la cromozomii sexuali. Una dintre urmatoarele variante:

» Yes (Da) — este necesara raportarea aneuploidiei cromozomilor sexuali
si a sexului.

* No (Nu) — nu este necesara raportarea nici a aneuploidiei cromozomilor
sexuali si nici a sexului.

e SCA - este necesara raportarea aneuploidiei cromozomilor sexuali, nu
este necesara raportarea sexului.

Tipul de proba. Una dintre urmatoarele variante:

 Singleton (Monofetald)-Sarcina cu un singur embrion.

e Twin (Gemelara)-Sarcind cu mai multi embrioni.

» Control - probd de control cu sex si clasificare a aneuploidiei
cunoscute.

e NTC - proba de control fara sablon (fard ADN).

CC pentru secventiere

Metricile CC pentru secventiere identifica celulele flow cell care prezinta o probabilitate foarte ridicata

de a denatura analiza. Densitatea grupului de celule, rezultatele procentuale ale filtrului de trecere (PF),

prefazarea si metricile de fazare descriu calitatea generala a datelor de secventiere si sunt comune
multor aplicatii de secventiere de urmatoare generatie. Metrica prevazuta a rezultatelor armonizate
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estimeaza nivelul celulei flow cell al profunzimii secventierii. Daca datele de calitate redusa denatureaza
metrica prevazuta a rezultatelor armonizate, se incheie procesarea ciclului. Pentru mai multe
informatii, consultati Metricile si limitele inferioare si superioare ale CC la pagina 47.

Estimarile fractiei fetale

Fractia fetala (FF) se refera la procentul de ADN acelular, liber circulant, dintr-o proba de sdnge matern,
derivata din placenta. Software de testare VeriSeq NIPT utilizeaza informatiile atat din distribuirea
dimensiunii fragmentului de ADN liber circulant cat si din diferentele din acoperirea genomica dintre
ADN-ul liber circulant matern si fetal pentru a calcula o estimare a fractiei fetale."

Statisticile utilizate pentru stabilirea scorului final

Pentru toti cromozomii, datele de secventiere la ambele capete sunt aliniate la genomul de referinta
(HG19). Citirile aliniate neduplicate unice sunt agregate in compartimente de 100 Kb. Contorizarile
corespunzatoare ale compartimentelor sunt ajustate pentru decalajul GC siin conformitate cu
acoperirea genomica specifica regiunii stabilita anterior. Folosind astfel de contorizari de compartiment
normalizate, scorurile statistice sunt derivate pentru fiecare autozom prin compararea regiunilor de
acoperire care pot fi afectate de aneuploidie cu restul autozomilor. Se calculeaza un raport de
probabilitate logaritmica (log likelihood ratio — LLR) pentru fiecare proba, ludnd in calcul aceste scoruri
pe baza de acoperire si FF estimata. LLR reprezinta probabilitatea ca o proba sa fie afectata, in conditiile
acoperirii observate si FF, comparativ cu probabilitatea ca o proba sa fie neafectata, in conditiile
aceleiasi acoperiri observate. Calcularea acestui raport are in vedere si incertitudinea estimata privind
FF. Pentru calculele ulterioare se foloseste logaritmul natural al raportului. Software-ul de testare
evalueaza LLR pentru fiecare cromozom tinta si fiecare proba, pentru a furniza o determinare a
aneuploidiei.

Statisticile pentru cromozomii X si Y difera de statisticile folosite pentru autozomi. Pentru fetusii
identificati ca fiind de sex feminin, definirile SCA necesita acordul de clasificare determinat de LLR si de
valoarea cromozomiala normalizat3.? Scorurile LLR specifice sunt calculate pentru [45,X] (sindromul
Turner) si pentru [47,XXX]. Pentru fetusii identificati ca fiind de sex masculin, definirile SCA pentru

[47 ,XXY] (sindromul Klinefelter) sau [47,XYY] pot avea la baza relatia dintre valorile cromozomiale
normalizate pentru cromozomii X si Y (NCV_X si NCV_Y). Probele care apartin fetusilor de sex masculin
pentru care NCV_X se incadreaza in intervalul observat pentru probele de sex feminin euploide pot fi
denumite [47,XXY]. Probele care apartin probelor de sex masculin pentru care NCV_X se incadreaza in
intervalul observat pentru probele de sex masculin euploide, dar pentru care cromozomul Y este
suprareprezentat, pot fi denumite [47 ,XXY].

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

2Bianchi D, Platt L, Goldberg J et al. Genome-Wide Fetal Aneuploidy Detection by Maternal Plasma DNA
Sequencing. Obstet Gynecol. 2012;119(5):890-901. doi:10.1097/a0g.0b013e31824fb482.
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Anumite valori ale NCV_Y si NCV_X nu se incadreaza in capacitatea sistemului de a efectua o
determinare a SCA. Aceste probe produc un rezultat Not Reportable (Neraportabil) pentru clasificarea
XY. Rezultatele autozomale sunt in continuare furnizate pentru aceste probe daca sunt atinse toate
celelalte metrici CC.

CC pentru analiza

Valorile QC pentru analiza sunt parametri calculati in timpul analizei si sunt folosite pentru a detecta
specimenele cu abatere prea mare de la comportamentul preconizat. Datele pentru probele care nu
indeplinesc aceste metrici sunt considerate nefiabile si sunt marcate drept nereusite. Cand specimenele
produc rezultate care sunt in afara limitelor prognozate ale acestor valori, raportul NIPT furnizeaza o
justificare QC de tipul unui avertisment sau al unui motiv de esec. Consultati Mesaje privind motivul CC
la pagina 63 pentru informatii suplimentare despre respectivele justificari QC.

CC pentru probele NTC

VeriSeq NIPT Solution permite adaugarea probelor NTC in cadrul rularii. ML STAR poate genera pana la
2 NTC-uri per rulare pentru loturile cu 24 de probe si 48 de probe si pana la 4 NTC-uri pentru loturile cu
96 de probe. Indiferent de numarul de NTC-uri adaugate, software-ul verifica o medie minima de
4.000.000 de fragmente mapate unice pentru fiecare proba per grup. Din acest motiv, nu addugati mai
mult de 2 probe NTC la fiecare grup. Pentru mai multe informatii, consultati Metricile si limitele inferioare
si superioare ale CC la pagina 47.

Starile CC pentru probele NTC sunt urmatoarele:

* NTC sample processing (Procesarea probei NTC) — cand se proceseaza o proba NTC, software-ul
aplica un rezultat PASS QC (CC reusit) cand acoperirea pentru proba este redusa, asa cum se
prevede pentru NTC.

* Patient sample as NTC (Proba pacient ca NTC) — cand este procesata o proba pacient, marcata ca
NTC, se detecteaza o acoperire mare. Deoarece proba este marcata ca NTC, software-ul

marcheaza starea CC a probei ca FAIL (nereusit), cu urmatorul motiv: NTC SAMPLE WITH HIGH
COVERAGE (Proba NTC cu acoperire mare)

Contaminare la nivelului placii

Contaminarea la nivelul placii este detectata in rezultatele analizei prin identificarea prezentei
cromozomului Y pentru fiecare proba valida, non-NTC, intr-un grup care are un QC reusit.

Probele nevalide sunt excluse deoarece rezultatele acestora deoarece rezultatele lor nu sunt fiabile
pentru a oferi o indicatie exacta a prezentei cromozomului Y. NTC sunt excluse deoarece orice citiri
detectate pentru aceste probe indica contaminarea la nivelul non-placa. Excluderile sunt indicate
separat in raportul NIPT.
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in cazul in care se detecteaza o contaminare la nivelul pl&cii pentru un grup, utilizatorul este informat
prin intermediul sistemului de notificare prin e-mail si prin jurnalul Alerts (Alerte) din interfata web cu
utilizatorul Rularea nu va mai continua, iar rapoartele NIPT si suplimentare nu vor fi generate.

Serverul local VeriSeq v2

Serverul local VeriSeq v2 ruleaza un sistem de operare sub Linux si oferd o capacitate de stocare de
aproximativ 7,5 TB pentru date. Presupunénd ca dimensiunea datelor este de 25 GB per ciclu de
secventiere, serverul poate stoca pana la 300 de cicluri. Se emite o notificare automata cand nu este
disponibild capacitatea de stocare minima. Serverul este instalat pe reteaua locala.

Unitatea locala

Software de testare VeriSeq NIPT creeaza foldere specifice pe Serverul local, disponibile pentru
utilizator. Aceste foldere pot fi mapate folosind un protocol de partajare Samba pe orice statie de lucru
sau laptop din reteaua locala.

Nume folder Descriere Acces

Input (Intrare) Contine datele de secventiere generate de sistem de secventiere de noua Citire si

generatie de urmatoare generatie mapate pe server. scriere.
lesire Contine toate rapoartele generate de software. Doar
citire.
Backup Contine copiile de rezerva pentru baza de date. Doar
(Copie de citire.

rezerva)

NOTA Maparea unitétii locale are la baza protocolul Server Message Block (Bloc mesaj server)
(SMB). in prezent, software-ul este compatibil cu versiunile SMB2 si versiunile superioare.
Serverul necesita o semnare SMB. Activati aceste versiuni pe echipamentul (laptop/statie de
lucru) pe care efectuati maparea.

Baza de date locala

Software de testare VeriSeq NIPT are o baza de date locald unde sunt pastrate informatiile despre
biblioteci, informatiile privind ruldrile de secventiere si rezultatele analizelor. Baza de date face parte
integranta din Software de testare VeriSeq NIPT si nu poate fi accesata de utilizator. Sistemul cuprinde
un mecanism automat de copiere de rezerva a bazei de date pe Serverul local. Pe ldanga urmatoarele
procese privind baza de date, utilizatorilor li se recomanda sa faca periodic o copie de rezerva a bazei
de date intr-o locatie externa.
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* Database backup (Copie de rezerva a bazei de date) — un instantaneu al bazei de date este salvat
automat in fiecare ord, zi, saptadmana si luna. Copiile de rezerva realizate din ora in ora sunt eliminate
dupa ce este creata o copie de rezerva zilnica. Copiile de rezerva zilnice sunt si ele eliminate atunci
cand este finalizata copia de rezerva saptamanala. Copiile de siguranta sdptamaénale sunt eliminate
dupa ce este creata o copie de siguranta lunara, pastrandu-se doar aceasta. Practica recomandata
este de a crea un script automat care poate pastra folderul cu copii de rezerva pe o NAS locala.
Aceste copii de rezerva nu includ folderele de intrare si de iesire.

NOTA VeriSeq NIPT Assay Software v2 oferd o optiune de criptare pentru copierea de rezerva a
bazei de date. Pentru informatii suplimentare, consultati Configurarea criptarii copiilor de
sigurantd la pagina 35.

* Database restore (Restaurarea bazei de date) — baza de date poate firestaurata din orice
instantaneu cu rol de copie de rezerva. Restaurarile se realizeaza doar de catre inginerii de service
pe teren lllumina. Parola de criptare trebuie furnizata pentru a restabili o copie de rezerva criptata.
Aceasta parola trebuie sa fie parola in vigoare in momentul copierii de rezerva.

* Data backup (Copiere de rezerva pentru date)—Desi Serverul local poate fi utilizat drept punct de
stocare principal pentru ruldrile de secventiere, acesta poate stoca doar aproximativ 300 de ruldri.
Puteti configura copii de rezerva automate continue pentru date pe un alt dispozitiv de stocare pe
termen lung sau pe o NAS.

* Maintenance (intre;inere)—Tn afara de copierea de rezerva a datelor, Serverul local nu solicita
utilizatorului s efectueze nicio operatiune de intretinere. Actualizarile pentru Software de testare
VeriSeq NIPT sau pentru Serverul local in sine sunt furnizate de departamentul de asistenta tehnica
[llumina.

Date arhivate

Consultati politica de arhivare locald IT pentru a stabili modul de arhivare a directoarelor de intrare si
iesire. Software de testare VeriSeq NIPT monitorizeaza spatiul ramas pe disc din directorul de intrare si
notifica utilizatorii prin e-mail cand capacitatea de stocare ramasa scade sub 1 TB.

Nu utilizati Serverul local pentru stocarea datelor. Transferati datele pe Serverul local si arhivati-le in
mod periodic.

O rulare de secventiere tipica care este compatibila cu fluxul de lucru pentru analiza ADN liber circulant
necesita 25-30 GB pentru ruldrile pe sistem de secventiere de noua generatie. Dimensiunea folderului
de rulare curent depinde de densitatea grupului de celule final.

Arhivati datele doar cand sistemul este inactiv si nu se efectueaza nicio rulare de analiza sau de
secventiere.
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Mapare unitati de server

Serverul local are trei foldere care pot fi mapate individual pe orice computer care are Microsoft
Windows instalat:

* input-mapariin folderele cu date de secventiere. Montati pe computerul conectat la sistemul de
secventiere. Configurati sistemul de secventiere pentru a transmite datele in folderul de intrare.

* output—mapariin rapoartele de analiza a serverului si rapoartele de proces ale testarii.

* backup - mapariin fisierele de backup pentru baza de date.

NOTA Doaringinerii de service si administratorii au permisiunea de a mapa unitatile de server.

Mapati fiecare folder dupa cum urmeaza.

1. Conectati-va la computer din cadrul unei subretele a Serverul local.

2. Faceticlic dreapta pe Computer, apoi selectati Map network drive (Mapare unitate de retea).
3. Selectati o literd din lista verticala Drive (unitate).
4

in campul Folder, introduceti \\<Serverul local VeriSeq v2 adresa IP>\<numele folderului>.
De exemplu: \\10.50.132.92\input.

5. Introduceti numele si parola de utilizator (ca administrator activ) a software-ului de testare VeriSeq
NIPT v2. Folderele mapate cu succes apar montate pe computer. Daca rolul, starea activa sau
parola administratorului se schimba, conexiunea activa a serverului mapat este intrerupta.
Folderele mapate cu succes apar montate pe computer.

NOTA Maparea unitatii locale are la baza protocolul Server Message Block (Bloc mesaj server)
(SMB). In prezent, software-ul este compatibil cu versiunile SMB2 si versiunile superioare.
Serverul necesitd o semnare SMB. Activati aceste versiuni pe echipamentul (laptop/statie de
lucru) pe care efectuati maparea.

Reporniti serverul.

NOTA Doar inginerii de service si administratorii au permisiunea de a reporni serverul.

Pentru a reporni serverul:
1. inlista vertical Settings (Setari), selectati Reboot Server (Repornire server).

2. Selectati Reboot (Repornire) pentru a reporni sistemul sau Cancel (Anulare) pentru a iesi fard
repornire.

3. Introduceti un motiv pentru oprirea serverului.
Motivul este inregistrat in scopul depanarii.
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/N ATENTEE

Repornirea este interzisa daca exista cicluri de secventiere sau pregatiri de specimene in
derulare. In acest caz, sunt posibile pierderi de date. Repornirea sistemului poate dura cateva
minute. Planificati-va activitatea in laborator in functie de repornire.

Ciclu de alimentare

Pentru ML STAR si perifericele sale, de exemplu PC, ciclul de pornire este un pas important de
intretinere pentru a asigura o functionare fara probleme si pentru a preveni erorile de sistem. De
asemenea, un pas crucial la sfarsitul fluxului de lucru este reprezentat de oprirea perifericelor precum
sistemele de pompare sau CPAC. Pentru a evita utilizarea inutild a energiei si problemele potentiale, nu
Iasati sistemul pornit peste noapte dupa utilizare.

Oprirea serverului

NOTA Doar inginerii de service si administratorii au permisiunea de a opri serverul.

Opriti serverul Serverul local:
1. inlista vertical Settings (Setari), selectati Shut Down Server (Oprire server).

2. Selectati Shut Down (Oprire) pentru a opri Serverul local sau selectati Cancel (Anulare) pentru a
iesi fara sa opriti serverul.

3. Introduceti un motiv pentru oprirea Serverul local.
Motivul este Tnregistrat in scopul depanarii.

/N ATENTIE

Este interzisa efectuarea de cicluri de secventiere sau pregatiri de probe in timpul opririi
serverului. In caz contrar, este posibild pierderea de date.

Redresare dupa oprire neprevazuta

in cazul unei pene de curent sau a unei opriri accidentale de cétre utilizator in timpul unui ciclu de
analiza, sistemul:

* Reporneste automat software-ul de testare la repornire.

* Recunoaste faptul ca ciclul de analiza nu a reusit si retrimite ciclul in lista de asteptare pentru
procesare.

* Genereaza rezultate cand se incheie cu succes analiza.
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NOTA Dacé analiza este denaturata, software-ul de testare permite sistemului sa retransmita ciclul
spre analiza de pana la 3 ori.

Consideratii cu privire la mediu

Tabelul urmator prezintad consideratiile privind temperatura ambianta pentru serverul local. Aceste
considerente nu se aplica pentru ML STAR.

N Temperatura ambientala Temperatura ambientala non-
Altitudine . . . =
operationala operationala
Nivelul marii 10°C-40°C 0°C-60°C
+10,000 0°C-30°C -10°C-50°C
picioare

Informatiile privind eliminarea echipamentelor electronice conform directivei privind deseurile de
echipamente electrice si electronice (DEEE) si reglementarilor sunt furnizate pe site-ul web lllumina la
https://support.illumina.com/weee-recycling.html.
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Valorile QC

Metricile si limitele CC de cuantificare

Metrica

standard_r_squared

standard_slope

cen_library_pg_ul

. Limita

Descriere . S
inferioara

Valoarea R la 0,980
patrat a modelului
de curba pentru
standarde.
Panta modelului 0,95
de curba pentru
standarde.
Concentratia Nu se
maxima permisd a  aplica
probei.
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Limita
superioara

Nu se
aplica

115

1000 pg/ul

Rationament

Modelele de curba
pentru standarde
care indicd o
liniaritate slabain
spatiul log-log nu
sunt factori de
predictie adecvati
pentru concentratiile
reale ale probelor.

Modelele de curba
pentru standarde
care depasesc
benzile de
performanta
prevazute indica un
model nefiabil.

Probele cu
concentratii ADN
calculate care
depasesc
specificatiile indica o
contaminare ADN
genomica in exces.
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Metrica

median_ccn_pg_ul

Descriere

Valoarea
concentratiei
calculate mediane
pentru toate
probele din lot.

Limita
inferioara

16 pg/ul

Limita .
.. Rationament
superioara
Nu se Un grup de
aplica secventiere cu un

volum adecvat nu
poate avea un humar
excesiv de probe
diluate in exces.
Loturile cu numar
mare de probe
diluate indica esecul
procesului de
pregatire a probelor.

Metricile si limitele inferioare si superioare ale

CC

Limita
Metrica Descriere . L.
inferioara
cluster_ Densitatea 152.000
density grupului de per mm?
celule de
secventiere.
pct_pf Rezultatele =50%
procentuale
ale filtrului de
trecere pur.
preetapizare  Fractiade Nu se
prefazare. aplica
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Limita
superioara

338.000

per mm?

Nu se
aplica

= 0,003

Rationament

Celula flow cell cu densitate
redusd a grupului de celule
nu genereaza suficiente
rezultate. Celulele flow cell
Cu numar prea mare de celule
in grup produc date de
secventiere de calitate
redusa.

Celulele flow cell cu PF%
extrem de redus pot avea o
reprezentare anormald a
bazei si este posibil sa indice
probleme cu rezultatele PF.

Recomandari optimizate
empiric pentru Solutia
VeriSeq NIPT v2.
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Metrica Descriere
etapizare Fractia de
fazare.
predicted_ Numar mediu
aligned_ estimat de
reads fragmente
mapate unice
per proba.
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Limita
inferioara

Nu se
aplica

>

4.000.000

A SE UTILIZA LA DIAGNOSTICAREA IN VITRO.

Limita
superioara

< 0,004

Nu se
aplica

Rationament

Recomandari optimizate
empiric pentru Solutia
VeriSeq NIPT v2.

Determinat drept NES minim
observat in populatia
normala.
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Rapoarte de sistem

Introducere

Software de testare VeriSeq NIPT genereaza urmatoarele categorii de rapoarte:
* Rezultate sirapoarte de notificari.

* Rapoarte de proces.

Raportul poate fi informativ sau actionabil.

* Informativ —-raport legat de proces, care furnizeaza informatii privind progresul testarii si poate fi
utilizat pentru a confirma finalizarea unui anumit pas. Raportul furnizeaza si informatii de tipul
rezultatelor CC si numerelor ID.

* Actionabil - raport asincron declansat de un eveniment de sistem sau de o actiune a utilizatorului
care necesita atentia utilizatorului.

Aceasta sectiune descrie fiecare raport si oferd detalii de raport pentru integrarea LIMS.

Fisiere de iesire

Rapoartele Software de testare VeriSeq NIPT sunt generate pe unitatea de disc interna a Serverul local,
mapata la unitatea utilizatorului drept un folder Output (lesire) doar in citire. Fiecare raport este generat
cu un fisier suma de verificare MD5 standard corespunzator, care este folosit pentru a verifica daca a
fost modificat fisierul.

Toate rapoartele au format text simplu, delimitat de tabulatori. Rapoartele pot fi deschise cu orice editor
de text sau cu un program de gestionare de date in format tabelar precum Microsoft Excel®.

Structura fisierului Reports (Rapoarte)

Software-ul de testare salveaza rapoartele intr-o anumita structura in folderul Output (lesire).
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Figura 4 Software de testare VeriSeq NIPT Structura fisierului Reports (Rapoarte)

i Denumire lot I
lesire Raportul NIPT Raportul Invalidarea
(Pool A)  — suplimentar probei
(Pool A) o | | | I
Ray on!n NPT Raportul Anularea ProcessLogs Initiere Probé din Raportde Haport0e | pengturare | Invalidarea
B 2 L e 7 ot biblioteca grup secyeqLere analizé Iotului
(Pool B) Resm) probei (Grupul A) (Grupul A) .
Input Solicitarea Reactiv din Rap:)rt de sgésgr?tigree Invalidarea
(Intrare) L biblioteca Qoo (Grupul B) grupului
grupului (Crupale) B "
Echipamente.
de laborator
L | din bibliotecs
Backup Cant. din
(Copie de rezerva) blictecd
Raport generat cand procesul s-a prggerga")g;m
incheiat cu succes biblioteca

Actiune asincrona de anulare/invalidare
declansata de utilizator

Software-ul de testare salveaza rapoartele in folderul Batch Name (Nume lot) cu urmatoarea
organizare:

* Folderul principal (folderul Batch Name (Nume lot)) — contine rapoartele care ofera rezultate sau
sunt asociate notificarilor prin e-mail generate de LIMS. Pentru detalii, consultati Rapoarte privind
rezultatele si notificarile 1a pagina 56.

* Folderul ProcessLogs - contine rapoartele referitoare la proces. Pentru detalii, consultatiRapoartele
de proces la pagina 73.

Puteti consulta lista tuturor rapoartelor la Rezumatul rapoartelor de sistem la pagina 51.
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Rezumatul rapoartelor de sistem

Nume raport

Raportul NIPT la pagina 56

Supplementary Report (Raportul
suplimentar) la pagina 66

Sample Invalidation Report (Raportul
de invalidare a probei) la pagina 72

Raportul de anulare a specimenuluila
pagina 73

Raportul de solicitare privind
retestarea grupuluila pagina 73

Raportul de initiere a lotuluila pagina
74

Raportul de invalidare a lotuluila
pagina 74

Raportul privind proba din biblioteca
la pagina 75

Raportul privind reactivul biblioteciila
pagina 76

Raportul privind echipamentele de
laborator pentru bibliotecé la pagina
77

Tip de
raport

Actionabil

Actionabil

Actionabil

Actionabil

Actionabil

Informativ

Informativ

Informativ

Informativ

Informativ

Entitate
raportare

Grup/celula
flow cell

Grup/celula

flow cell

Proba

Proba

Pool (Grup)

Batch (Lot)

Batch (Lot)

Batch (Lot)

Batch (Lot)

Batch (Lot)

Format pentru numele fisierului de raport

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

<batch_name>_<pool_type>_<pool_barcode>_
<flowcell>_supplementary_report_<YYYYMMDD_
hhmmss>.tab

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

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

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

ProcessLogs/<batch_name>_batch_initiation_report_
<YYYYMMDD_hhmmss>.tab

ProcessLogs/<batch_name>_batch_invalidation_report_
<YYYYMMDD_hhmmss>.tab

ProcessLogs/<batch_name>_library_sample_report_
<YYYYMMDD_hhmmss>.tab

ProcessLogs/<batch_name>_library_reagent_report_
<YYYYMMDD_hhmmss>.tab

ProcessLogs/<batch_name>_library_labware_report_
<YYYYMMDD_hhmmss>.tab
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Nume raport

Raportul privind cuantificarea
biblioteciila pagina 78

Jurnal de proces pentru biblioteca la
pagina 78

Raportul privind grupul la pagina 80

Raportul de invalidare a grupuluila
pagina 80

Sequencing Report (Raportul de
secventiere) la pagina 81

Analysis Failure Report (Raportul
privind nereusita analizei) la pagina
82

Tip de
raport
Informativ
Informativ
Informativ

Informativ

Informativ

Informativ

Entitate
raportare
Batch (Lot)
Batch (Lot)
Pool (Grup)

Pool (Grup)

Grup/celula
flow cell

Grup/celula
flow cell

Format pentru numele fisierului de raport

ProcessLogs/<batch_name>_library_quant_report_
<YYYYMMDD_hhmmss>.tab

ProcessLogs/<batch_name>_library_process_log.tab

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

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

ProcessLogs/<batch_name>_<pool_type>_<pool_
barcode>_<flowcell>_sequencing_report_<YYYYMMDD_
hhmmss>.tab

ProcessLogs/<batch_name>_<pool_barcode>_analysis_
failure_report_<YYYYMMDD_hhmmss>.tab
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Evenimente de generare raport

Raport
Raportul NIPT

Supplementary Report
(Raportul suplimentar)

Invalidarea probei
Anularea probei
Solicitarea privind
retestarea grupului

Initiere lot

Invalidarea lotului

Proba din biblioteca

Descriere

Contine rezultatele finale ale unui ciclu de analiza reusit.

Contine rezultate suplimentare pentru un ciclu de analiza reusit.

Contine informatii despre o proba invalidata.

Contine informatii despre o proba anulata.

Indica faptul ca se poate genera un al doilea grup dintr-un lot
existent. Contine informatii despre starea retestarii grupului. 1’

Indica initierea unei noi procesari a lotului.

Contine informatii despre un lot invalidat initiat de utilizator.

Afiseaza toate probele din lot.

Eveniment de generare

» Seincheie analiza ciclului
de secventiere.

» Analiza ciclului de
secventiere si
raportul NIPT finalizate.

o Utilizatorul invalideaza o
proba.

o Utilizatorul anuleaza o
proba.

o Utilizatorul invalideaza un
grup.

 Utilizatorul initiaz& un lot
nou.

o Lotul este invalidat.

o Lotul este invalidat.

» Seincheie metoda de
prelucrare a bibliotecii.

e Lotul nureuseste
cuantificarea.
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Raport

Reactiv din biblioteca

Echipamente de
laborator din biblioteca

Cant. din biblioteca

Jurnal de proces pentru

biblioteca

Pool (Grup)

Invalidarea grupului

Descriere

Contine informatii despre reactivul pentru procesarea bibliotecii.

Contine informatii despre echipamentul de laborator folosit pentru

procesarea bibliotecii.

Contine rezultatele testului de cuantificare a bibliotecii.

Contine pasii efectuati in timpul procesarii bibliotecii.

Contine volumele de grupare pentru proba.

Contine informatii despre un grup invalidat initiat de utilizator.

Eveniment de generare

o Lotul este invalidat.

o Seincheie metoda de
prelucrare a bibliotecii.

e Lotul nureuseste
cuantificarea.

o Lotul este invalidat.

o Seincheie metoda de
prelucrare a bibliotecii.

e Lotul nureuseste
cuantificarea.

o Lotul este invalidat.

o Seincheie metoda de
prelucrare a bibliotecii.

e Lotul nureuseste
cuantificarea.

o Lotul este invalidat.

o Seincheie metoda de
prelucrare a bibliotecii.

e Lotul nureuseste
cuantificarea.

» Seincheie procesul pentru
lot.

e Seincheie metoda de
grupare.

o Utilizatorul invalideaza un
grup.
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Raport Descriere
Secventiere Contine rezultatele CC pentru secventiere.
Denaturare analiza Contine informatii din analiza unui grup denaturat.

T Utilizatorul invalideaza un grup dintr-un lot valid care nu a depasit numarul maxim de grupuri.

Eveniment de generare

o CC pentru secventiere
reuseste.

o Secventierea nu reuseste.

e Secventierea expira.

Analiza ciclului de
secventiere nu reuseste.
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Rapoarte privind rezultatele si notificarile

Raportul NIPT

Raportul NIPT pentru VeriSeq NIPT Assay Software v2 contine rezultatele clasificarii cromozomiale formatate sub forma unei probe per

réand pentru fiecare proba din grup.

Coloana Descriere

batch_name Denumire lot.

sample_ Cod de bare unic al probei.
barcode

sample_ Informatiile privind tipul de proba
type furnizate de la punctul de

colectare sau utilizatorul
laboratorului. Determina
clasificarea aneuploidiilor,
raportarea aneuploidiilor si
criteriile CC.

Optiuni prestabilite pentru valoare Tip
Nu se aplica. text
Nu se aplica. text
Una dintre urmatoarele variante: enum

Singleton (Monofetald)-Sarcina cu un singur embrion.

Twin (Gemelara)-Sarcind cu mai multi embrioni.

Control - proba de control cu sex si clasificare a aneuploidiei
cunoscute.

NTC - proba de control fara sablon (fara ADN).

Not specified (Nespecificat)-Nu s-a furnizat un tip de proba
pentru aceasta proba.

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

Valori specificate in

optiunile prestabilite
pentru valoare.
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Coloana Descriere

sex_chrom S-a solicitat analiza
cromozomilor sexuali. Determina
prezentarea clasificarii
aneuploidiei si a informatiilor
privind cromozomii sexuali.

screen_type Tipul de screening.

flowcell Cod de bare pentru Flow Cell de
secventiere.

Optiuni prestabilite pentru valoare Tip

Una dintre urmatoarele variante:

Yes (Da) — este necesara raportarea aneuploidiei
cromozomilor sexuali si a sexului.

No (Nu) — nu este necesara raportarea nici a aneuploidiei
cromozomilor sexuali si nici a sexului.

SCA - este necesara raportarea aneuploidiei cromozomilor
sexuali, nu este necesara raportarea sexului.

Not specified (Nespecificat)-Nu s-a furnizat o optiune de
raportare a cromozomilor sexuali pentru aceasta proba.

Raportul NIPT afiseaza valorile yes (da), no (nhu) sau sca
exclusiv cu minuscule.

Una dintre urmatoarele variante: text

Basic (De baza) — screening pentru cromozomii 13, 18 sau
21.

Genomewide (La nivel de genom) - screening pentru
intregul genom.

Not specified (Nespecificat)-Nu s-a furnizat un tip de
screening pentru aceasta proba.

Raportul NIPT afiseaza valorile basic (de baza) si genomewide
(la nivel de genom) exclusiv cu minuscule.

Nu se aplica. text

enum

Regex

Valori specificate in
optiunile prestabilite
pentru valoare.

Valori specificate in
optiunile prestabilite
pentru valoare.

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

class_sx

class_auto

Descriere

Clasificarea aneuploidiei
cromozomilor sexuali.

Clasificarea pentru aneuploidiile
din autozomi.Raportata drept
ANOMALY DETECTED
(ANOMALIE DETECTATA) daca
s-a detectat o anomalie Tn cadrul
tipului de screening selectat
pentru proba.

Optiuni prestabilite pentru valoare Tip

Una dintre urmatoarele optiuni, in functie de tipul de proba si de

optiunile de raportare a cromozomilor sexuali selectate: SX

ANOMALY DETECTED (ANOMALIE DETECTATA)—
Vizualizare anomaly_description (descrierea anomaliei)
pentru datele specifice ale anomaliei.

NO ANOMALY DETECTED (Nicio anomalie detectata) -
proba negativa si sex neraportat.

NO ANOMALY DETECTED - XX (Nicio anomalie detectata -
XX) - proba negativa cu fat de sex feminin.

NO ANOMALY DETECTED - XY (Nicio anomalie detectata -
XY) - proba negativa cu fat de sex masculin.

NOT REPORTABLE (Nu se poate raporta) — software-ul nu
poate raporta cromozomul sexual.

NO CHR Y PRESENT (Niciun cromozom Y prezent) —
sarcina gemelara fara niciun cromozom Y detectat.

CHR Y PRESENT (Cromozom Y prezent) —sarcina gemelara
cu cromozom Y detectat.

CANCELLED (ANULAT)—Proba anulata de utilizator.
INVALIDATED (Invalidata) — proba a esuat la CC sau a fost
invalidata de utilizator.

NOT TESTED (Netestata) — cromozomul sexual nu a fost
testat.

NA (Nu se aplica)—Categoria nu se aplica probei.

Una dintre urmatoarele variante: text

ANOMALY DETECTED (Anomalie detectatd) — s-a detectat
0 anomalie cromozomiald autozomala.

NO ANOMALY DETECTED (Nicio anomalie detectata) — nu
s-a detectat nicio anomalie autozomala.

CANCELLED (ANULAT)—Proba anulata de utilizator.
INVALIDATED (Invalidata) — proba a esuat la CC sau a fost
invalidata de utilizator.

NA (Nu se aplica)—Categoria nu se aplica probei.

class_

Regex

Valori specificate in
optiunile prestabilite
pentru valoare.

Valori specificate in
optiunile prestabilite
pentru valoare.
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Coloana

anomaly_
description

qc_flag

Descriere

Sirul stil ISCN care descrie toate
anomaliile care se pot raporta.
Anomaliile multiple sunt separate
prin punct si virgula.

Rezultatele analizei CC.

Doar valorile gc_flag

pentru WARNING (AVERTIZARE)
si PASS

(SUCCES) raporteazarezultatele.
Toate celelalte valorinu
raporteaza rezultatele.

Optiuni prestabilite pentru valoare Tip

DETECTED (DETECTATA): urmata de siruri separate prin punct  text
si virgula care concateneaza urmatoarele formate, in ordinea
cromozomilor:

(\+[-)[12]2[0-9]

(del|dup)\([1212[0-91V\(((p|q) [0-91{1,2}(\.[0-91{1,2})?){2}\)
XO[XXX|XXY|XYY

sau NO ANOMALY DETECTED (NICIO ANOMALIE
DETECTATA) | Nu se aplica | INVALIDATED (INVALIDAT) |
CANCELLED (ANULAT).

Una dintre urmatoarele variante: enum
» PASS (Succes)

o AVERTIZARE

e FAIL (Esec)

o CANCELLED (Anulata)

o INVALIDATED (Invalidata)

e NTC_PASS (Succes NTC)

Regex

Siruri separate prin
punct si virguld si
alte valori descrise
in sectiunea Regulile
de descriere a
anomaliilor la pagina
61.

Valori specificate in
optiunile prestabilite
pentru valoare.
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Coloana

qgc_reason

ff

Descriere

CC esuat sau informatii de
avertizare.

Fractie fetala estimata.

Optiuni prestabilite pentru valoare

Una dintre urmatoarele variante:

* NONE (Niciuna) (starea CC = PASS (Succes))

e« MULTIPLE ANOMALIES DETECTED (ANOMALII MULTIPLE
DETECTATE) (starea CC = WARNING (AVERTIZARE))

« FAILED iFACT (iFACT esuat)

o DATA OUTSIDE OF EXPECTED RANGE (Datele nu se
incadreaza in intervalul prevazut)

« FRAGMENT SIZE DISTRIBUTION OUTSIDE OF EXPECTED
RANGE (Distribuirea dimensiunii fragmentului nu se
incadreaza in intervalul prevazut)

o FLOWCELL DATA OUTSIDE OF EXPECTED RANGE (Datele
Flow Cell nu se incadreaza in intervalul prevazut)

o FAILED TO ESTIMATE FETAL FRACTION (Estimarea fractiei
fetale a esuat)

« SEQUENCING DATA OUTSIDE OF EXPECTED RANGE
(Datele de secventiere nu se incadreaza in intervalul
prevazut)

o« UNEXPECTED DATA (Date neprevazute)

e« NTC SAMPLE WITH HIGH COVERAGE (Proba NTC cu
acoperire mare)

o CANCELLED (Anulata)

o INVALIDATED (Invalidata)

Procent de ADN liber circulant din proba de la fat, rotunjit la cel
mai apropiat numar intreg. Rezultatele mai mici de 1% sunt
prezentate drept < 1%.

Tip

text

text

Regex

Valori specificate in
optiunile prestabilite
pentru valoare.

Nu se aplica.
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Regulile de descriere a anomaliilor

Daca analiza VeriSeq NIPT Assay Software v2 identifica o anomalie, cdmpul anomaly_description din
Raportul NIPT afiseaza valoarea DETECTED (Detectat), urmata de un sir de text. Acest text descrie
toate anomaliile care se pot raporta, in functie de stilul stabilit de International Standing Committee on
Cytogenetic Nomenclature (Comitetul international permanent pentru nomenclatura citogenetica -
ISCN). Sirul contine mai multe elemente separate prin punct si virguld. Fiecare element reprezinta o
trisomie sau 0 monosomie intr-un autozom, intr-o aneuploidie a cromozomilor sexuali sau o deletie sau
o duplicare partiala.

Elementele de trisomie simonosomie sunt notate +<chr> sirespectiv -<chr>, unde <chr> reprezinta
numarul cromozomului.

De exemplu, o proba cu trisomie pe cromozomul 5 apare dupa cum urmeaza:
+5

O proba cu monosomie pe cromozomul 6 apare dupa cum urmeaza:

-6

Aneuploidiile cromozomilor sexuali folosesc notatia standard, cu urmatoarele valori posibile:
* XO -pentru monosomie pe cromozomul X.

* XXX -pentru trisomie pe cromozomul X.

* XXY -pentru 2 cromozomi X la sexul masculin.

* XYY -pentru 2 cromozomi Y la sexul masculin.

Deletiile sau duplicarile partiale se raporteaza doar pentru autozomi si apar doar in screeningurile la
nivel de genom. Sintaxa unei deletii sau duplicari partiale este <type>(<chr>)(<start band><end
band>), unde:

* <type> reprezinta tipul de eveniment, fie del pentru stergere, fie dup pentru duplicare.
* <chr> reprezintd numarul cromozomului.

* <start band> reprezintd banda citogenetica ce contine inceputul evenimentului.

* <end band> reprezintd banda citogenetica ce contine finalul evenimentului.

De exemplu, o deletie sau duplicare partiala in care banda citogenetica de la p13 de pe cromozomul 19
are o duplicatie se afiseaza astfel:

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

Campul anomaly_description (descrierea anomaliilor) respecta patru reguli de ordonare:

1. Elementele sunt ordonate in functie de numarul cromozomului, indiferent daca este vorba despre un
cromozom integral sau o deletie sau duplicare partiald. O aneuploidie a cromozomilor sexuali, daca
exista, este afisata ultima.

2. Pentru anomalii ale aceluiasi cromozom, aneuploidiile cromozomiale sunt afisate inaintea deletiilor si
duplicarilor partiale.
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3. Pentru deletiile sau duplicarile partiale din cadrul aceluiasi cromozom, deletiile sunt afisate Thaintea
duplicarilor.

4. Deletiile sau duplicarile partiale de acelasi tip din cadrul aceluiasi cromozom sunt ordonate in functie
de baza de pornire, care apare in Raportul suplimentar.

NOTA Pentru screeningul genomic, software-ul poate raporta o aneuploidie si o deletie ori duplicatie
partiala ca afectand acelasi cromozom. Dacd apare acest rezultat, consultati raportul
suplimentar pentru valori suplimentare de asistenta in interpretarea rezultatelor.
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Mesaije privind motivul CC

Coloana qc_reason din Raportul NIPT prezinta un esec QC sau un avertisment cand rezultatele analizei
nu se incadreaza in intervalul prevazut pentru o valoare analitica QC. Denaturarile CC determina
eliminarea completa a rezultatelor privind aneuploidia cromozomilor, clasificarea in functie de sex,

rezultatele suplimentare ale raportului si estimarilor fractiei fetale, care corespund urmatoarelor campuri
NIPT Report (Raport NIPT): class_auto, class_sx, anomaly_description si ff.

Mesaj privind motivul CC

FAILED iFACT (iFACT esuat)

DATA OUTSIDE OF EXPECTED RANGE (Datele nu se

incadreaza in intervalul prevazut)

Nr. document 1000000067940 v09
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. Actiune
Descriere

recomandata

Test individual de Reprocesati
incredere pentru proba.
aneuploidia fetala

(iFACT) — metrica CC

care combina

estimarile fractiei

fetale cu metricile

ciclului asociate cu

acoperirea pentru a

determina daca

sistemul prezinta

increderea statistica

pentru a apela o

anumita proba.

Abaterea standard Reprocesati
fata de acoperirea proba.
euploidelor nu este in

conformitate cu

distribuirea datelor

invatate. Poate fi

determinata de

contaminare sau de

procesarea incorecta

a probei.
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Mesaj privind motivul CC

FRAGMENT SIZE DISTRIBUTION OUTSIDE OF
EXPECTED RANGE (Distribuirea dimensiunii
fragmentului nu se incadreaza in intervalul prevazut)

FLOWCELL DATA OUTSIDE OF EXPECTED RANGE
(Datele Flow Cell nu se incadreaza in intervalul
prevazut)

FAILED TO ESTIMATE FETAL FRACTION (Estimarea
fractiei fetale esuata)

SEQUENCING DATA OUTSIDE OFEXPECTED RANGE
(Datele de secventiere nu se incadreazd in intervalul
prevazut)

Nr. document 1000000067940 v09
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Descriere

Distribuirea
dimensiunii
fragmentului nu este
in conformitate cu
distribuirea datelor
invatate. Poate fi
determinata de
contaminare sau de
procesareaincorecta
a probei.

Datele flowcell nu
sunt in conformitate
cu distributia
predeterminata a
datelor. Poate fi
determinata de o
eroare la
configurarea celulei
de masura.

Nu s-a putut realiza o
estimare valida a
fractiei fetale.

Datele de
secventiere a intrarii
nu suntin
conformitate cu
distributia
predeterminata a
datelor. Poate fi
determinata de
contaminare sau de
procesarea incorecta
a probei.

Actiune
recomandata

Reprocesati
proba.

Reprocesati
proba.

Reprocesati
proba.

Secventiati din
nou celula de
masura.
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. ] ] Actiune
Mesaj privind motivul CC Descriere ’ .
recomandata
UNEXPECTED DATA (Date neprevazute) Raportul genereazd o  Contactati
problema de QC care  Departamentul
nu corespunde de asistenta
niciunuia din celelalte  tehnica
motive QC lllumina.
prezentate in acest
tabel.
MULTIPLE ANOMALIES DETECTED (Anomalii multiple in specimen sunt Reprocesati
detectate) detectate doua sau proba.

mai multe anomalii ce
pot fi raportate
(inclusiv aneuploidii
cromozomiale
genomice si
evenimente CNV).
Detectarea
anomaliilor multiple
poate indica o
gestionare eronata a
probei sau un
eveniment mairar,
cum ar fi afectiunile
maligne la mama.
Acest mesaj este un
avertisment. Nu
reprezinta un

esec QC. Rezultatele
sunt raportate astfel
incat sa puteti vedea
anomaliile detectate.
Cu toate acestea,
este posibil sa
trebuiasca sa
reprocesati proba.
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Actiune
recomandata

NTC SAMPLE WITH HIGH COVERAGE (Proba NTC cu  Acoperire mare Reprocesati
acoperire mare) detectata pentru o proba.

proba NTC (niciun

material ADN

prevazut). Poate fi

determinata de

contaminare sau de

procesarea incorecta

a probei.

Mesaj privind motivul CC Descriere

CANCELLED (Anulata) Proba a fost anulata Nu se aplica.
de un utilizator.

INVALIDATED (Invalidata) Proba a fost Nu se aplica.
invalidata de un
utilizator.

Supplementary Report (Raportul suplimentar)

Raportul suplimentar contine date pentru metricile suplimentare in functie de lot, proba sau regiune. in
acest raport, fiecare rand reprezinta o metrica. Mai multe metrici se aplica aceluiasi lot ori aceleiasi
probe sau regiuni.

Fisierul separat prin tabulatori are sase coloane, conform descrierii din tabelul urmator.

Coloana Descriere Tip Regex
flowcell Cod de bare pentru Flow text ra-zA-Z0-9_-1{1,36}$
Cell.
batch_ Denumirea lotului relevant. text ra-zA-Z0-9_-1{1,36}$%
name
sample_  Codul de bare pentru proba.  text NA (nu se aplica) pentru metricile per lot.
barcode ~a-zA-Z0-9_-1{1,36}$%
region Fie intregul cromozom, fie o text NA (nu se aplica) — pentru metricile per lot
descriere a regiunii deletiei sau per proba.
sau duplicarii partiale. chr[12]?[0-9X] - pentru metricile intregii

regiuni cromozomiale.
(del|dup)\([1212[0-9XI\(((p|a)[0-9]{1,2}
(\.[0-91{1,2})?){2}\) — pentru metricile
regiunii cu deletie sau duplicare partiala.
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Coloana Descriere Tip Regex

metric_ Denumirea metricii descrise.  text ~a-zA-Z0-9_-1{1,36}$%

name

metric_ Valoarea metricii. varies  Consultati Metricile raportului suplimentar
value la pagina 67.

Metricile raportului suplimentar

Raportul suplimentar contine date pentru urmatoarele metrici. Fiecare metrica apare pentru fiecare lot,
proba sau regiune.

Metricile pentru cromozomul X apar doar daca selectati optiunile privind cromozomii sexuali Yes (Da)

sau SCA.

Intervalele de valori apar ca Minimum Value, Maximum Value (Valoare minima, valoare maxima)
inconjurate de paranteze rotunde sau drepte. Parantezele rotunde indica excluderea valorii extreme din
interval. Parantezele drepte indica includerea valorii extreme in interval. Inf este abrevierea pentru

infinit.

Denumirea
metricii

genome_
assembly

frag_size_dist

fetal_fraction

NCV_X

Frecventa

Per lot

Per proba

Per proba

Per proba

Descriere

Sistemul de coordonate pentru alinierea
datelor de secventiere si a
coordonatelor regiunii de raportare.
intotdeauna GRCh37 pentru VeriSeq
NIPT Solution v2.

Abaterea standard a diferentelor dintre
distributiile cumulative ale dimensiunii
fragmentelor reale si prevazute.

Fractia fetala raportata.

Valoare cromozomiala normalizata
pentru cromozomul X.

Apare doar daca optiunea de raportare
a cromozomilor sexuali o permite. In caz
contrar, acest parametru apare ca

NOT TESTED (Netestata).

Nr. document 1000000067940 v09
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Tip

text

float

float

float

Regex sau
interval de
valori

"GRCh37$%

(0, Inf)

(0,1
(-Inf, Inf)
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Denumirea .
- Frecventa

metricii

NCV_Y Per proba

number_of_ Per proba

chv_events

non_ Per proba

excluded_

sites

Descriere

Valoare cromozomiald normalizata
pentru cromozomul Y.

Apare doar daca optiunea de raportare
a cromozomilor sexuali o permite. In caz
contrar, acest parametru apare ca

NOT TESTED (Netestata).

Numarul de regiuni cu deletie sau
duplicatie partiala detectate in
specimen.

Numarul de citiri ramase dupa filtrare si
contorizate pentru analiza.

Pentru probele cu valori = 2 milioane
sau = 60 milioane, QC al analizei
esueaza si se afiseaza un mesaj iFACT
ESUAT. NES este unul dintre cétiva
parametri specifici utilizati pentru a
calcula controlul calitatii iIFACT sinu
este singurul determinant pentru
rezultatele reusite sau esuate.

Nr. document 1000000067940 v09
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Tip

float

integer

integer

Regex sau
interval de
valori

(-Inf, Inf)

(0, Inf)

(0, Inf)
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. Regex sau
Denumirea . . . .
.. Frecventa Descriere Tip interval de
metricii .
valori
region_ Per Clasificarea regiunii de catre sistemin text Valorile
classification  regiune acelasi format cu campul anomaly_ specificate
description din raportul NIPT. in
Pentru cromozomul X, daca nu s-a Descriere.
detectat nicio anomalie a cromozomilor
sexuali, clasificarea regiunii va
corespunde valorii class_sx din
raportul NIPT.
Optiuni pentru valoare (regex):
Detectate (\+|-)[12]?[0-9]
DETECTED (Detectata): (deI|dup)\([12]?
[0-91\(((p|a)[0-91{1,2}(\.[0-9]{1,2})?)
{2}\)
NO ANOMALY DETECTED (Nicio
anomalie detectatd)
Detectate (XO|XXX|XXY|XYY)|NO
ANOMALY DETECTED - XX (Nicio
anomalie detectata - XX) [NO
ANOMALY DETECTED - XY (Nicio
anomalie detectata - XY)|NOT
REPORTABLE (Nu se raporteazé)lCHR Y
PRESENT (Cromozom Y prezent)|CHR Y
NOT PRESENT (Cromozom Y absent)
cromozom Per Simbolul cromozomului. text chr[12]?[0-
regiune 9X]
start_base Per Prima baza inclusa in regiune. integer  [1, Inf)
regiune
end_base Per Ultima baza inclusa in regiune. integer  [1, Inf)
regiune
start_ Per Banda citogenetica a primei baze text (p|a)[0-9]
cytoband regiune incluse in regiune. {1,2}(\.[0-9]
{1,21)?
end_ Per Banda citogenetica a ultimei baze text (p|a)[0-9]
cytoband regiune incluse in regiune. {1,2}(\.[0-9]
{1,2})?
Nr. document 1000000067940 v09 69
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Denumirea
metricii

region_size_
mb

region_IIr_
trisomy

region_IIr_
monosomy

Frecventa

Per
regiune

Per
regiune

Per
regiune

Descriere
Dimensiunea regiunii in mega baze.

Scorul LLR (raport de probabilitate
logaritmica) pentru trisomie pentru
regiune. Indica dovezile pentru trisomie,
comparativ cu dovezile pentru nicio
modificare (disomie). O trisomie este
definitd daca scorul LLR depdseste un
anumit prag prestabilit.

Pentru deletiile sau duplicarile partiale,
aceasta metrica apare doar daca tipul
este o crestere (dup).

in caz contrar, apare ca NA (nu se
aplica).

Scorul LLR pentru monosomie pentru
respectiva regiune. Indica dovezile
pentru monosomie, comparativ cu
dovezile pentru nicio modificare
(disomie). O monosomie este definita
daca scorul LLR depaseste un anumit
prag prestabilit.

Pentru deletiile sau duplicarile partiale,
aceasta metrica apare doar daca tipul
este o scidere (del). In caz contrar,
apare ca NA (nu se aplica).

Aceasta metrica apare drept

NOT TESTED (Netestata) daca alegeti
sa efectuati tipul de screening de baza.

Nr. document 1000000067940 v09
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Tip

float

float

float

Regex sau
interval de
valori

(O, Inf)

(-Inf, Inf)

(-Inf, Inf)
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Denumirea
metricii

region_t_stat_
long_reads

region_
mosaic_ratio

region_
mosaic_lIr_
trisomy

Frecventa

Per
regiune

Per
regiune

Per
regiune

Descriere

Statistica t pentru regiunea respectiva.
Statistica t este diferenta de acoperire
dintre regiune si restul genomului,
comparativ cu variatia din cadrul probei.
Aceasta este o metrica semnal-la-
zgomot care include caracterul
detectabil al oricarei schimbari de
acoperire din regiune. ,long_reads”
indica faptul ca acoperirea utilizata
pentru aceasta statistica t include
intreaga gama de dimensiuni ale
fragmentelor folosita in analiza.
Statistica t este combinata cu fractia
fetala estimata pentru proba pentru a
genera scorurile LLR.

Proportia de material fetal care este
aneuploid. Aceasta metrica se bazeaza
pe raportul dintre fractia fetala dedusa
din acoperirea regiunii si fractia fetala a
probei. in probele cu fractii fetale
aproape de zero, rapoartele mozaic pot
avea valori negative din cauza
variabilitatii estimarii fractiei fetale a
probei folosite pentru calcularea
acestora.

Scorul LLR pentru trisomie calculat
folosind fractia fetald dedusa din
acoperirea regiunii in locul fractiei fetale
pentru proba. Pentru deletiile sau
duplicarile partiale, aceasta metrica
apare doar daca tipul este o crestere
(dup). In caz contrar, aceasta valoare
apare ca NA (nu se aplica).

Nr. document 1000000067940 v09
A SE UTILIZA LA DIAGNOSTICAREA IN VITRO.

Tip

float

float

float

Regex sau
interval de
valori

(-Inf, Inf)

(-Inf, Inf)

(-Inf, Inf)
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Denumirea
metricii

region_
mosaic_lIr_
monosomy

Frecventa

Per
regiune

Descriere Tip

Scorul LLR pentru monosomie calculat float
folosind fractia fetald dedusa din
acoperirea regiunii in locul fractiei fetale
pentru proba. Pentru deletiile sau
duplicarile partiale, aceasta metrica
apare doar daca tipul este o scadere
(del). in caz contrar, aceasta valoare
apare ca NA (nu se aplica). Aceasta
metrica apare drept NOT TESTED
(Netestata) daca alegeti sa efectuati
tipul de screening de baza.

Regex sau
interval de
valori

(-Inf, Inf)

Sample Invalidation Report (Raportul de invalidare a

probei)

Sistemul genereaza un Raport de invalidare a probei pentru fiecare proba invalidata sau esuata.

Coloana

batch_
name

sample_
barcode
reason

operator

timestamp

Descriere Tip

Denumire lot. text

Cod de bare unic pentru proba invalidata. text

Motivul furnizat de utilizator pentru invalidarea text

probei.

Numele de utilizator al operatorului care a text

invalidat sau care a facut sa esueze proba.

Data si ora invalidarii probei. Marcajul
temporal ISO
8601

Nr. document 1000000067940 v09
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Raportul de anulare a specimenului

Sistemul genereaza un Raport de anulare a specimenului pentru fiecare specimen anulat.

Coloana Descriere Tip
batch_name  Denumire lot. text
sample_ Cod de bare unic pentru proba anulata. text
barcode

reason Motivul furnizat de utilizator pentru text

anularea specimenului.

operator Numele de utilizator al operatorului text
care a anulat proba.

timestamp Data si ora anularii specimenului. Marcajul temporal

ISO

8601

Regex
*a-zA-70-9_-]
{1,36}$
*a-zA-Z0-9_-]
{1,36}$
~a-zA-Z0-9_-]
{1,361$
*Ma-zA-Z0-9_-]
{1,36}$

Raportul de solicitare privind retestarea grupului

Raportul de solicitare privind retestarea grupului indica faptul ca un grup nevalidat poate fi cumulat din
nou. Sistemul genereaza un Raport de solicitare privind retestarea grupului cand este invalidata prima
din cele doua rulari de secventiere posibile (grupuri) pentru respectivul tip de grup.

Coloana Descriere
batch_ Denumire lot.
name

pool_type Tipul grupului.

reason Motivul furnizat de utilizator pentru
invalidarea grupului anterior.

timestamp  Data si ora solicitarii.

Rapoartele de proces

Tip

text

enum

text

Regex
*a-zA-Z0-9_
-1{1,36}$
A|B|C|E
*a-zA-Z0-9_
-1{1,36}$

Marcajul temporal

ISO 8601

Aceasta sectiune furnizeaza detalii despre rapoartele de proces generate de Software de testare

VeriSeq NIPT.

Nr. document 1000000067940 v09
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itiere a lotului

1]

Raportul de in

Sistemul genereaza un Raport de initiere a lotului cand un lot este initiat si validat cu succes, inainte de
izolarea plasmei. Raportul poate fi trimis la sistemul LIMS al laboratorului pentru a indica crearea lotului
si pentru a furniza o lista cu probele asociate.

Coloana Descriere Tip Regex
batch_name Denumire lot. text ~a-zA-Z0-9_-1{1,36}$%
sample_barcode Cod de bare unic al probei. text ~a-zA-Z0-9_-1{1,36}$%
sample_type Tipul de proba al codului de bare enum singleton | control |
pentru probé. twin | ntc
well (godeu) Godeu asociat cu o proba. text *a-zA-Z1{1,1}[0-9]
{1,2}$
assay Denumirea testarii. text *a-zA-Z0-9_-]
{1,100}$
method_version Versiunea metodei de automatizarea  text Test VeriSeq v2 NIPT
testarii.
workflow_manager_ Versiunea Managerului de flux de text ~a-zA-Z0-9._ -]
version lucru asociat lotului. {1,100}$

Raportul de invalidare a lotului

Sistemul genereaza un Raport de invalidare a lotului cand lotul este invalidat sau esuat.

Coloana Descriere Tip Regex
batch_ Denumire lot. text ~a-zA-Z0-9_-]
name {1,36}$
reason Motivul furnizat de utilizator pentru text ~a-zA-Z0-9_-]
invalidarea lotului. {1,36}$
operator Initialele operatorului care text *a-zA-Z0-9_-]
invalideaza lotul. {1,36}$
timestamp Data si ora invalidarii lotului. Marcajul temporal
ISO 8601

Nr. document 1000000067940 v09
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Raportul privind proba din biblioteca

Sistemul genereaza un Raport privind proba din biblioteca la denaturarea sau invalidarea lotului, la
finalizarea reusita a bibliotecii si la finalizarea cu succes a cuantificarii.

Coloana Descriere Tip Regex

batch_name Denumire lot. text ~a-zA-Z0-9_-]
{1,36}$

sample_barcode Cod de bare unic al probei. text ~a-zA-Z0-9_-]
{1,36}$

qc_status Starea probei dupa finalizarea pasilor de enum pass | fail

testare.

gc_reason Motivul pentru statutul CC. text ~a-zA-Z20-9_-]
{1,36}$

starting_volume  Volumul initial al eprubetei de colectare a float

sangelui in ml la momentul izolarii plasmei.

index Index asociat cu o proba. text ~a-zA-Z0-9_-]
{1,36}%

ccn_library_pg_ul Concentratia bibliotecii ih pg/pl. float

plasma_ Comentariile utilizatorului cdnd se efectueaza  text ~a-zA-Z0-9_-]

isolation_ izolarea plasmei (text liber). {1,512}$

comments

cfdna_ Comentariile utilizatorului cdnd se efectueaza  text ~a-zA-Z0-9_ -]

extraction_ extragerea ADN-ului liber circulant (text liber). {1,512}$

comments

library_prep_ Comentariile utilizatorului cand se efectueaza  text *a-zA-Z0-9_ -]

comments pregatirea bibliotecii (text liber). {1,512}$

quantitation_ Comentariile utilizatorului cdnd se efectueaza  text ~a-zA-Z0-9_ -]

comments cuantificarea (text liber). {1,512}$

Nr. document 1000000067940 v09
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Raportul privind reactivul bibliotecii

Sistemul genereaza un Raport privind reactivul bibliotecii la denaturarea sau invalidarea lotului, la
finalizarea reusita a bibliotecii si la finalizarea cu succes a cuantificarii.

Coloana Descriere Tip Regex

batch_ Denumire lot. text ~a-zA-Z0-9_-]

name {1,36}$

process Numele procesului, in formatul text ~A-Z1{1,36}:
PROCESS:sub-process. Optiuni pentru [a-z0-9_]
valoare: {1,36}$

e ISOLATION (IZOLARE) — batch_validation,
prespin, postspin, data_transact.

o« EXTRACTION (EXTRAGERE) - setup,
chemistry, data_transact.

« LIBRARY (BIBLIOTECA) - setup, chemistry,
data_transact, complete.

 QUANT (CUANTIFICARE) - setup, build_
standards, build_384, analysis, data_
transact.

o POOLING (GRUPARE) - analysis, setup,
pooling, data_transact, complete.

reagent_ Nume reactiv. text ~a-zA-Z0-9_
name -1{1,36}$
lot Codul de bare pentru reactiv. text *a-zA-Z0-9_
-1{1,36}$
expiration_  Data de expirare in formatul producatorului. text *a-zA-Z0-9:/_
date -1{1,700}$
operator Numele de utilizator al operatorului. text *a-zA-Z0-9_
-1{1,36}$
initiated Marcaj temporar de initiere asociat Marcaijul
reactivului. temporal ISO
8601

Nr. document 1000000067940 v09
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Raportul privind echipamentele de laborator pentru
biblioteca

Sistemul genereaza un Raport privind echipamentele de laborator pentru biblioteca (Library Labware
Report) la esecul sau invalidarea lotului, la finalizarea reusita a bibliotecii si la finalizarea cu succes a
cuantificarii.

Coloana Descriere Tip Regex
batch_name Denumire lot. text ~a-zA-Z0-9_-]
{1,36}$
labware_ Denumirea echipamentelor de text *Ma-zA-Z0-9 _-]
name laborator. {1,36}$
labware_ Cod de bare pentru echipamentele  text *a-zA-Z0-9 _-]
barcode de laborator. {1,36}$
initiated Marcaj temporal de initiere asociat  Marcajul temporal
echipamentelor de laborator. ISO 8601

Nr. document 1000000067940 v09
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Raportul privind cuantificarea bibliotecii

Sistemul genereaza un Raport privind cuantificarea bibliotecii la finalizarea reusita a cuantificarii.

Coloana Descriere

batch_name Denumire lot.

quant_id Identificare numerica.

instrument Numele instrumentului de cuantificare
(text liber).

standard_r_ R la patrat.

squared

standard_ Interceptare.

intercept

standard_ Panta.

slope

median_ccn_ Concentratie medie a probei.

pg_ul

gc_status Starea CC pentru cuantificare.

gc_reason Descrierea motivului denaturarii, daca
exista.

initiated Marcaj temporar de initiere asociat
cuantificarii.

Tip

text

long

text

float

float

float

float

enum

text

Marcajul
temporal ISO
8601

Jurnal de proces pentru biblioteca

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

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

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

Sistemul genereaza un Jurnal de proces pentru biblioteca la inceputul si la finalul sau la denaturarea
fiecdrui proces pentru lot, la denaturarea sau invalidarea lotului si la incheierea analizei (generata pentru

fiecare grup).

Coloana Descriere
batch_ Denumire lot.
name

Nr. document 1000000067940 v09
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text

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

process

operator

instrument

started

finished

status

Descriere

Numele procesului pentru lot, in formatul

PROCESS:sub-process. Optiuni pentru valoare:

ISOLATION (IZOLARE) - batch_validation,
prespin, postspin, data_transact.

EXTRACTION (EXTRAGERE) — setup, chemistry,

data_transact.
LIBRARY (BIBLIOTECA) - setup, chemistry,

data_transact, complete.
QUANT (CUANTIFICARE) - setup, build_
standards, build_384, analysis, data_transact.

POOLING (GRUPARE) - analysis, setup, pooling,

data_transact, complete.

Initialele operatorului.

Numele instrumentului.

Data si ora de Ihcepere a procesului pentru lot.

Data si ora de finalizare sau denaturare a
procesului pentru lot.

Lotul curent.

Nr. document 1000000067940 v09
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Tip

text

text

text

Marcajul
temporal
ISO 8601

Marcajul
temporal
ISO 8601

enum

Regex

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

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

completed |
failed | started
| aborted
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Raportul privind grupul

Sistemul genereaza un Raport privind grupul la finalizarea cu succes a bibliotecii, la esecul lotului si la
invalidarea lotului, daca evenimentul survine dupa initierea gruparii.

Coloana

batch_name

sample_barcode

pool_barcode

pool_type

pooling_volume_

ul

pooling_
comments

Descriere

Denumire lot.

Cod de bare unic al probei.

Cod de bare pentru grup asociat cu o

proba.
Tip de grup asociat cu o proba.

Volumul de grupare in pl.

Comentariile utilizatorului cand se

efectueaza gruparea (text liber).

Tip

text

text

text

enum

float

text

Raportul de invalidare a grupului

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

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

Sistemul genereaza un Raport de invalidare a grupului cand grupul este invalidat.

Coloana

batch_
name

pool_
barcode
reason

operator

timestamp

Descriere

Denumire lot.

Codul de bare pentru grup al
grupului invalidat.

Motivul furnizat de utilizator pentru
invalidarea grupului.

Initialele operatorului care a
invalidat grupul.

Data si ora invalidarii grupului.

Nr. document 1000000067940 v09
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Tip

text

text

text

text

Marcajul temporal
ISO 8601

Regex
~a-zA-Z0-9_-]
{1,36}$
~a-zA-Z0-9_-]
{1,36}$
*a-zA-Z0-9_-]
{1,36}$
"[a-zA-Z0-9_-]
{1,36}$
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Sequencing Report (Raportul de secventiere)

Sistemul genereaza un Raport de secventiere pentru rularea de secventiere cand secventierea se

incheie sau expira.

Coloana

batch_name

pool_barcode

instrument

flowcell

software_
version

run_folder

sequencing_
status

gc_status

qgc_reason

cluster_density

pct_q30
pct_pf

etapizare
preetapizare

predicted_
aligned_reads

Descriere

Denumire lot.

Cod de bare pentru grup asociat cu
rularea de secventiere.

Numarul de serie al sistemului de
secventiere.

Flow Cell asociat cu rularea de
secventiere.

Concatenarea aplicatiei/versiunii
software folosita pentru a genera
datele in sistemul de secventiere.

Numele folderului ruldrii de secventiere.

Starea rularii de secventiere.

Starea CC pentru rularea de
secventiere.

Motivele CC pentru esecul CC, valori
separate prin punct si virgula.

Densitatea grupului de celule (mediana
per Flow Cell in toate dalele).

Baze procentuale peste Q30.

Citirile procentuale ale filtrului de
trecere.

Etapizare.
Preetapizare.

Citirile aliniate prevazute.

Nr. document 1000000067940 v09
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Tip

text

text

text

text

text

text

enum

enum

text

float

float

float

float
float

long

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}$

"a-zA-Z0-9_-1+$

completed | timed
out | failed

pass | fail | error

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

started

completed

Descriere

Marcajul temporal asociat cu initierea
secventierii.

Marcajul temporal asociat cu finalizarea
secventierii.

Tip
Marcajul

temporal
ISO 8601

Marcajul
temporal
ISO 8601

Regex

Analysis Failure Report (Raportul privind nereusita

analizei)

Sistemul genereaza un Raport privind esecul analizei cdnd numarul maxim de incercari de analiza nu
este suficient pentru rularea de secventiere.

Coloana

batch_name
pool_barcode
flowcell
sequencing_run_
folder
analysis_run_

status

timestarted

timefinished

Descriere

Denumire lot.

Cod de bare pentru grup asociat cu
analiza esuata.

Cod de bare pentru Flow Cell asociat cu
analiza esuata.

Folderul Sequencing Run (Rulare de
secventiere) asociat cu analiza esuata.

Starea Sequencing Run (Rulare de
secventiere) asociata cu analiza
esuata.

Marcajul temporal asociat cu initierea
analizei.

Marcajul temporal asociat cu analiza
esuata.

Nr. document 1000000067940 v09
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Tip

text

text

text

text

text

Marcajul
temporal ISO
8601

Marcajul
temporal ISO
8601

Regex
~a-zA-Z0-9_-]
{1,36}%
*a-zA-Z0-9_-]
{1,36}$
*a-zA-Z0-9_-]
{1,36}$
ra-zA-Z0-9_1+%

Aa-zA-Z0-9_1+$
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Depanare

Introducere

Asistenta pentru depanarea VeriSeq NIPT Solution v2 cuprinde:

* Software de testare VeriSeq NIPT si notificari de sistem.

* Actiunile recomandate pentru problemele de sistem.

* Instructiunile pentru efectuarea analizelor preventive si esuate folosind datele de testare preinstalate.

Notificarile de la software-ul de testare

Aceasta sectiune descrie notificarile de la Software de testare VeriSeq NIPT.

Notificarile de progres

Notificarile de progres indica progresul normal al executarii testarii. Aceste notificari sunt inregistrate drept ,Activities” (Activitati) si nu

necesita nicio actiune din partea utilizatorului.

Notificare Pas
Batch initiation (Initiere lot) Pregatirea
bibliotecii

Batch Library Complete (Biblioteca Pregatirea
lotului este finalizata) bibliotecii

cand

Utilizatorul a creat un lot nou.

Biblioteca finalizata pentru lotul
curent.

Nivel de
alerta

Activitate

Activitate

mail

Da

Nu

Actiune
recomandata

Nu se aplica.

Nu se aplica.
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Notificare

Pool Complete (Grup finalizat)

Sequencing Started (Secventiere
inceputd)

Sequencing QC passed (CC pentru
secventiere reusit)

Sequencing Run Associated With
Pool (Ciclu de secventiere asociat
grupului)

Analysis Started (Analiza inceputa)

Analysis Completed NIPT Report
Generated (Analiza finalizata, raport
NIPT generat)

Pas

Pregatirea
bibliotecii
Secventiere

Secventiere

Secventiere

Analiza

Dupa analiza

cand

Grupul a fost generat dintr-un
lot.

Sistemul a detectat un folder nou
cu date de secventiere.

Ciclul de secventiere s-a incheiat
si verificarea CC pentru
secventiere a reusit.

Ciclul de secventiere a fost
asociat cu succes cu un grup
cunoscut.

Analiza a inceput pentru ciclul de
secventiere specificat.

Analiza s-aincheiat si au fost
generate rapoartele.

Nivel de
alerta
Activitate

Activitate

Activitate

Activitate

Activitate

Activitate

E_
mail
Nu

Nu

Nu

Nu

Da

Da

Actiune

recomandata

Nu se aplica.

Nu se aplica.

Nu se aplica.

Nu se aplica.

Nu se aplica.

Nu se aplica.
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utilizatorului.

. . Nivel de E- Actiune
Notificare Pas Cand . . ’ .
alerta mail recomandata
Invalidarea lotului Pregatirea Utilizatorul a invalidat un lot. Notificare  Da Nu se aplica.
bibliotecii

Pool Invalidation — Repool (Invalidarea Pregatirea Utilizatorul a invalidat primul Notificare Da Nu se aplica.
grupului — regrupare) bibliotecii grup posibil (de un anumit tip)

pentru lot.
Pool Invalidation — Use second aliquot Pregatirea Utilizatorul a invalidat primul Notificare Da Nu se aplica.
(Invalidarea grupului — utilizati a doua bibliotecii grup posibil (de un anumit tip)
parte alicota) pentru lot.
Sequencing Completed Pool Secventiere  Rularea secventierii este Notificare  Da Nu se aplica.
Invalidated (Secventiere completsd, finalizata, dar grupul a fost
grup invalidat) invalidat de utilizator.
Sequencing QC passed - All samples CC pentru Verificarea CC pentru rularea Notificare Da Nu se aplica.
are invalid (CC pentru secventiere secventiere  secventierii este finalizata, dar
reusit — toate probele sunt nevalide) toate probele sunt nevalide.
Analysis Completed Pool Invalidated Dupa analiza Analiza este finalizata, dar Notificare Da Nu se aplica.

(Analiza completd, grup invalidat)

grupul a fost invalidat de
utilizator.
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Notificarile privind erorile recuperabile

Erorile recuperabile sunt stari din care Software-ul de testare VeriSeq NIPT se poate recupera cand utilizatorul urmeaza actiunea

recomandata. Daca problema persista, contactati departamentul de asistenta tehnica lllumina.

Notificare

Missing Instrument
Path (Cale de
instrument lipsa)

Insufficient Disk Space
for Sequencing (Spatiu

insuficient pe disc
pentru secventiere)

Sequencing Run
Invalid Folder (Folder
invalid pentru rularea
de secventiere)

Pas

Secventiere

Secventiere

Secventiere

Nivel de

Cand . E-mail
alerta

Sistemul nu poate Alerta Da

localiza/nu se poate

conecta la un folder de

secventiere extern.

Sistemul a detectat un Alerta Da

folder nou cu date de
secventiere, dar
estimeaza ca nu exista
suficient spatiu pe disc
pentru date.

Caractere nevalide in Avertizare  Da
folderul Sequencing Run

(Rulare de secventiere).

Actiune recomandata

o Daca utilizati o NAS, verificati
conexiunea la retea.
Consultati Proceduri de actiune
recomandate la pagina 96

» Posibild eroare de hardware.
Reporniti serverul. Daca
problema persista, trimiteti un
e-mail departamentului de
asistenta tehnica lllumina.

1 Verificati spatiul disponibil pe
disc. Consultati Proceduri de

actiune recomandate la pagina 96.

2 Eliberati spatiu de pe disc sau
efectuati o copiere derezerva a
datelor. Consultati Proceduri de

actiune recomandate la pagina 96.

Folderul pentru rularea de
secventiere a fost redenumit
incorect. Redenumiti rularea cu un
nume valid.
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Notificare

Sequencing Started
but Pool Barcode File
Missing (A inceput
secventierea, dar
lipseste fisierul cu
codul de bare pentru
grup)

Cannot Verify
Sequencing Run
Completion (Nu se
poate verifica
finalizarea rularii de
secventiere)

Missing Sample
Attributes (Lipsesc
atributele probei)

Pas

Secventiere

Secventiere

Pre-
analizare

R Nivel de .
Cand . E-mail
alerta

Software-ulnu a Avertizare  Da
detectat fisierul care

contine codul de bare

pentru grup timp de 30

de minute dupa

inceperea secventierii.

Software-ul nu a putut Avertizare  Da
citi fisierul cu starea de
finalizare a rularii din

folderul de secventiere.

Software-ul nu a putut Notificare Da
gasi o definitie pentru

tipul de proba, optiunea

privind cromozomii

sexuali sau tipul de

screening pentru unele

dintre probe.

Actiune recomandata

Potentiala defectiune la
instrument sau NAS. Verificati
configuratia instrumentului si
conexiunea la retea. Sistemul va
continua sa caute fisierul cu codul
de bare pentru grup panala
finalizarea secventierii.

Posibila eroare de hardware.
Reporniti serverul. Daca problema
persistd, trimiteti un e-mail
departamentului de asistenta
tehnica lllumina.

Nu s-au furnizat unul sau mai
multe atribute pentru proba
specificata. Introduceti atributele
probei care lipsesc in Managerul
flux de lucru sau invalidati proba
pentru a permite software-ului sa
continue.
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Notificare Pas

Sample Sheet Pre-
Generation failed analizare
(Generarea fisei de

probd nu a reusit)

Unable to check disk Pre-
space (Nu se poate analizare
verifica spatiul de pe

disc)

R Nivel de
Cénd =
alerta
Software-ul nu a reusit Alerta
sa genereze fisa de

proba.

Software-ul nu a putut Alerta
verifica spatiul de pe
disc.

E-mail

Da

Da

Actiune recomandata

« Verificati spatiul disponibil pe
disc. Consultati Proceduri de
actiune recomandate la pagina
96. Daca spatiul este limitat,
eliberati spatiu pe disc sau
faceti copii de rezerva ale
datelor. Consultati Proceduri de
actiune recomandate la pagina
96.

» Daca utilizati o NAS, verificati
conexiunea la retea.

Consultati Proceduri de actiune
recomandate la pagina 96.

e Posibild eroare de hardware.
Reporniti serverul. Daca
problema persista, trimiteti un
e-mail departamentului de
asistenta tehnica lllumina.

» Daca utilizati o NAS, verificati
conexiunea la retea.

Consultati Proceduri de actiune
recomandate la pagina 96 ID
actiune 2la pagina 96.

» Posibild eroare de hardware.
Reporniti serverul. Daca
problema persista, trimiteti un
e-mail departamentului de
asistenta tehnica lllumina.
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Notificare

Insufficient Disk Space
for Analysis (Spatiu
insuficient pe disc
pentru analizd)

Unable to launch
Analysis Pipeline (Nu
se poate lansa reteaua
de analiz3)

Sequencing folder
Read/Write permission
failed (Permisiunea de
citire/scriere a
folderului de
secventiere a esuat)

Analysis Failed — Retry
(Analiza a esuat -
reincercati)

Results Already
Reported (Rezultatele
au fost deja raportate)

Pas

Pre-
analizare

Pre-
analizare

Pre-
analizare

Analiza

Sistem

R Nivel de .
Cand . E-mail
alerta
Software-ul a detectat Alerta Da
ca nu exista suficient
spatiu pe disc pentru a
incepe o noud rulare de
analiza.
Software-ul nu a putut Alerta Da

sadinceapa o rulare de
analiza pentru folderul
de secventiere dat.

Testarea software care  Avertizare Da
verifica permisiunea de

citire/scriere pentru

folderul rularii de

secventiere a esuat.

Analiza a esuat. Se Notificare  Da

incearca din nou.

Software-ul a Activitate Da
determinat ca s-a

generat deja un raport

NIPT pentru tipul de

grup curent.

Actiune recomandata

Eliberati spatiu de pe disc sau
efectuati o copiere derezerva a
datelor. Consultati Proceduri de
actiune recomandate la pagina 96
ID actiune 3la pagina 97.

Posibila eroare de hardware.
Reporniti serverul. Daca problema
persistd, trimiteti un e-mail
departamentului de asistenta
tehnica lllumina.

» Daca utilizati o NAS, verificati
conexiunea la retea.

Consultati Proceduri de actiune
recomandate la pagina 96.

o Posibild eroare de hardware.
Reporniti serverul. Daca
problema persista, trimiteti un
e-mail departamentului de
asistenta tehnica lllumina.

Niciuna

Niciuna
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Notificare Pas

Unable to deliver email  Sistem
notifications (Nu se pot

trimite notificari prin e-

mail)

Time Skew Detected
(Decalaj orar detectat)

Pregatirea
bibliotecii

R Nivel de .
Cand . E-mail
alerta
Sistemul nu poate Avertizare  Nu se
trimite notificari prin e- aplica
mail.

Software-ul a detectat Avertizare  Nu
un decalaj orar de peste

1 minut intre marcajul

temporal furnizat de

Managerul flux de lucru

si ora locala a serverului.

Actiune recomandata

1 Verificati validitatea configurarii
e-mailului definita in sistem.
Consultati Configurarea
notificarilor de sistem prin e-mail
la pagina 34.

2 Trimiteti un e-mail de testare.
Consultati Configurarea
notificarilor de sistem prin e-mail
la pagina 34.

3 Reporniti serverul. Daca
problema persistd, trimiteti un e-
mail departamentului de asistenta
tehnica lllumina.

1 Verificati ora locala de pe
computerul pe care este instalat
Workflow Manager.

2 2. Verificati ora locald a
serverului local raportata in
interfata web cu utilizatorul (fila
Server Status (Stare server)).
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Notificarile privind erorile nerecuperabile

Erorile nerecuperabile sunt probleme care ajung la un stadiu terminal, unde nicio alta actiune nu poate relua efectuarea testarii.

Notificare

Batch Failure
(Denaturare lot)

Report Generating
Failure (Raportarea
esudrii generarii)

Failed to Parse Run
Parameters file (Nu s-a
putut parcurge fisierul
cu parametrii pentru
ciclu)

Pas
Pregatirea
bibliotecii

Raportare

Secventiere

cand

CCpentrulotnua
reusit.

Sistemul nu a putut
genera un raport.

Sistemul nu a putut
deschide/parcurge
fisierul

RunParameters.xml.

Nivel de

. E-mail Actiune recomandata
alerta

Notificare Da Reporniti placa bibliotecii.

Alerta Da « Verificati spatiul disponibil pe
disc. Consultati Proceduri de
actiune recomandate la
pagina 96. Daca spatiul este
limitat, eliberati din spatiul de
pe disc sau faceti copii de
rezerva ale datelor.
Consultati Proceduri de
actiune recomandate la
pagina 96.

» Posibild eroare de hardware.
Reporniti serverul. Daca
problema persista, trimiteti
un e-mail departamentului de
asistenta tehnica lllumina.

Avertizare  Da Fisierul RunParameters.xmi
este corupt. Verificati
configuratia instrumentului si
secventiati din nou grupul.
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Notificare

Unrecognized Run
Parameters (Parametri
de ciclu nerecunoscuti)

Invalid Run Parameters
(Parametri de ciclu
nevalizi)

No Pool Barcode found
(Nu s-a gasit niciun cod
de bare pentru grup)

Sequencing Completed
but Pool Barcode File
Missing (S-a incheiat
secventierea, dar
lipseste fisierul cu
codul de bare pentru
grup)

Pas

Secventiere

Secventiere

Secventiere

Secventiere

R Nivel de .
Cand . E-mail
alerta

Software-ul a citit Avertizare Da
parametri de ciclu
care nu sunt

compatibili.

Software-ul a citit Avertizare Da
parametri de ciclu

necesari care nu sunt

compatibili cu

testarea.

Software-ulnu a Avertizare Da
putut sa asocieze

celula flow cell pentru

ciclul de secventiere

cu un cod de bare

pentru grup cunoscut

Ciclul de secventiere  Alerta Da
a fostincheiat, dar

fisierul care contine

codul de bare pentru

grup nu a fost

detectat.

Actiune recomandata

Software-ul nu a putut sa
construiasca parametrii ciclului
de secventiere pentru fisierul

de configurare a instrumentului.

Verificati configuratia
instrumentului si secventiati din
nou grupul.

Verificarea compatibilitatii
software-ului nu a reusit.
Verificati configuratia
instrumentului si secventiati din
nou grupul.

Este posibil sa se fiintrodus
gresit codul de bare pentru
grup. Secventiati din nou

grupul.

Posibila defectiuneSistem de
secventiere. Pentru asistenta,
contactati departamentul de
asistenta tehnica lllumina.
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Notificare Pas

Unable to read Pool
Barcode File (Nu se
poate citi fisierul cu
codul de bare pentru
grup)

Pool Barcode File
Mismatch
(Neconcordanta la
fisierul cu codul de bare
pentru grup)

Secventiere

Secventiere

Sequencing Timed Out
(Secventierea a
expirat)

Secventiere

Sequencing QC files
generation failed
(Generarea fisierelor
CC de secventierenu a
reusit)

CC pentru
secventiere

cand

Fisierul care contine
codul de bare pentru
grup este corupt.

Fisierul cu codul de
bare pentru grup
detectat face
trimitere laun alt ID al
celulei de masurare
decét cel asociat
ciclului de
secventiere.

Ciclul de secventiere
nu a fost finalizat intr-
un anumit interval.

Ciclul de secventiere
este finalizat, dar
fisierele CC
interoperationale
sunt corupte.

Nivel de
alerta

Alerta

Alerta

Avertizare

Alerta

E-mail

Da

Da

Da

Da

Actiune recomandata

Posibil Sistem de secventiere
sau eroare de retea. Pentru
asistenta, contactati
departamentul de asistenta
tehnica lllumina.

Posibila defectiuneSistem de
secventiere. Contactati
departamentul de Asistenta

tehnica lllumina pentru ajutor.

Verificati sistemul de
secventiere Sistem de
secventiere si conexiunea la
retea. Secventiati din nou
grupul.

Verificati sistemul de
secventiere Sistem de
secventiere si conexiunea la
retea. Secventiati din nou
grupul.
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Notificare

Sequencing QC failed

(CC pentru secventiere

nu a reusit)

Analysis Failed for
Maximum number of
attempts (Analiza
denaturata pentru
numarul maxim de
incercari)

Analysis Post-
Processing Failed
(Post-procesarea
analizei nu a reusit)

Pas

CC pentru
secventiere

Analiza

Dupa analiza

cand

Ciclul de secventiere
s-aincheiat si
verificarea CC pentru
secventierenu a
reusit.

Nu a reusit nicio
incercare de analiza .

Nu trebuie reincercat.

Software-ul nu a
reusit sa post-

proceseze rezultatele

analizei.

Nivel de

. E-mail
alerta

Notificare Da

Avertizare Da

Alerta Da

Actiune recomandata

Secventiati din nou grupul.

Secventiati al doilea grup.

» Daca utilizati o NAS , verificati
conexiunea la retea.
Consultati Proceduri de
actiune recomandatela
pagina 96.

» Posibild eroare de hardware.
Reporniti serverul. Daca
problema persista, trimiteti
un e-mail departamentului de
asistenta tehnica lllumina.
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Notificare Pas

Analysis Upload Failed Dupa analiza
(incarcarea analizei nu
areusit)

Contaminare nivel Dupa analiza
placa detectata

cand

Software-ulnu a
reusit sa incarce
rezultatele analizeiin
baza de date.

A fost detectat
cromozomul Y pentru
toate probele care au
trecut CCin grup.

Nivel de

. E-mail Actiune recomandata
alerta

Alerta Da » Daca utilizati o NAS , verificati
conexiunea la retea.
Consultati Proceduri de
actiune recomandate la
pagina 96.

» Posibild eroare de hardware.

Reporniti serverul. Daca
problema persista, trimiteti
un e-mail departamentului de
asistenta tehnica lllumina.

Alerta Da Reporniti placa bibliotecii.
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Proceduri de actiune recomandate

ID .
. Actiune recomandata
actiune
1 Verificati conexiunea la
retea
2 Verificati spatiul

disponibil pe disc

Pasi

Asigurati-va ca NAS pentru stocare la distanta si computerul local sunt in aceeasi retea.
11. Intr-o linie de comand& Windows (cmd), tastati urmatoarea comanda: ping <Server
IP>
Daca utilizati o NAS, verificati si conexiunea la NAS.
2 Asigurati-va ca nu exista pachete pierdute.
Daca exista pachete pierdute, contactati administratorul IT.
3 Testati conexiunea dupa cum urmeaza:
a. Conectarea la interfata web cu utilizatorul
b. Din meniul Dashboard (Tablou de bord), selectati Folder (Folder).
c. Selectati Test (Testare), apoi stabiliti daca testul a reusit. Daca testul a esuat,
consultati Editarea unei unitati de retea partajate la pagina 31 si asigurati-va ca sunt
configurate corect toate setarile.

Asigurati-va ca computerul cu Windows mapeaza la folderul Input (Intrare) de pe
serverul local. Pentru informatii suplimentare, consultati Mapare unitdti de serverla
pagina 43.

Faceti clic dreapta pe unitatea care mapeaza la folderul Input (Intrare). Selectati
Properties (Proprietati), apoi vedeti informatiile privind spatiul liber.
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ID
actiune

3

Actiune recomandata

Eliberati spatiu de pe
disc /Efectuati o copie
de rezerva a datelor

Pasi

lllumina recomanda o copiere de rezerva periodica a datelor si/sau stocarea datelor de
secventiere la nivelul serverului. Pentru informatii suplimentare, consultati Gestionarea
unei unitati de retea partajate la pagina 31.
1 Pentru datele stocate local pe Serverul local:
Asigurati-va ca computerul cu Windows mapeaza la folderul Input (Intrare) de pe
serverul local. Pentru informatii suplimentare, consultati Mapare unitdti de serverla
pagina 43.
a. Faceti dublu clic pe folderul Input (Intrare) si introduceti acreditarile pentru a-I
accesa.
b. b. Datele privind ruldrile de secventiere sunt afisate cu numele folderelor
corespunzand denumirilor ruldrilor de secventiere.

c. Efectuati o copie de rezerva a folderelor de secventiere procesate sau stergeti-le.

2 Pentru datele stocate pe o NAS la distanta:
Asigurati-va ca NAS pentru stocare la distanta si computerul local sunt in aceeasi
retea.
Obtineti accesul la folderul de pe unitatea la distanta. Sunt necesare acreditarile de
acces primite de la administratorul IT.
a. Datele privind ruldrile de secventiere sunt afisate cu numele folderelor
corespunzand denumirilor ruldrilor de secventiere.

b. Efectuati o copie de rezerva a folderelor de secventiere procesate sau stergeti-le.
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Probleme de sistem

Problema Actiune recomandata
Software-ul nu Daca se detecteaza erori cand se porneste Software de testare VeriSeq
porneste. NIPT, in locul ecranului Log In (Conectare) apare un rezumat al tuturor

erorilor. Contactati departamentul de Asistenta tehnicalllumina pentru a
raporta erorile afisate.

Este necesara Daca este necesara o restaurare de backup a unei baze de date,
restaurarea bazei contactati inginerul de service pentru teren lllumina.

de date.

Se detecteaza Cand se detecteaza o deviere a sistemului, Software de testare VeriSeq
devierea NIPT nu mai proceseaza comunicatiile de la alte componente de sistem.
sistemului. Un administrator poate reseta sistemul inapoi la functionarea normala

dupa ce acceseaza starea de detectare a devierii.

Se activeaza Un administrator poate selecta butonul Server alarm (Alarma de server)
alarma din fila Server Status (Starea serverului) din panoul de bord al Software de
controlerului RAID.  testare VeriSeq NIPT pentru a anula sunetul alarmei sistemului de
control RAID. Daca apdsati pe acest buton, contactati departamentul de
Asistenta tehnica lllumina pentru ajutor suplimentar.

Teste de procesare a datelor

Seturile de date preinstalate pe Serverul local permit testarea functionald a serverului si a motorului de
analiza.

Testarea serverului

Aceasta testare simuleaza o rulare de secventiere in timp ce simuleaza o generare a rezultatelor
analizei, fard a lansa de fapt reteaua de analiza. Efectuati aceasta testare pentru a va asigura ca
Serverul local functioneaza corect si ca sunt generate rapoartele si notificarile prin e-mail. Durata
aproximativ 3-4 minute.

Procedura

1. Deschideti directorul de intrare montat si apoi folderul TestingData.
2. Faceti o copie a unuia dintre urmatoarele foldere, care pot fi gasite in folderul TestingData:
* Pentru datele NextSeq: 170725_NB551052_0252_AH5KGJBGX9_Copy_Analysis_Workflow.
* Pentru datele NextSegDx: 180911_NDX550152_0014_AXXXXXXXDX_Copy_Analysis_Workflow.
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3. Redenumiti copia unui folder folosind un sufix _XXX. _XXX reprezintd un numar succesiv al ruldrii de
testare. De exemplu, daca exista _002 in folder, redenumiti noua copie _003.

4. Mutati folderul redenumit in folderul de intrari.
Asteptati 3-5 minute sa se incheie rularea. Asigurati-va ca s-au primit urmatoarele notificari prin e-
mail:
a. Sequencing Run Analysis Started (A inceput analiza ruldrii de secventiere)
b. NIPT Report generated for Sequencing Run (Raport NIPT generat pentru rularea secventierii.
6. Asociati ambele rapoarte cu denumirea secventierii atribuita folderului.
7. Infolderul output (iesiri) deschideti folderul TestData_NS_CopyWorkflow sau folderul TestData_
NDx_CopyWorkflow , si cautati unul din urmatoarele rapoarte:
* Pentru NextSeq: TestData_NS_CopyWorkflow_C_TestData_NS_CopyWorkflow_PoolC_
H5KGJBGX9_nipt_report_YYYYMMDD_HHMMSS.tab.
* Pentru NextSegDx: TestData_NDx_CopyWorkflow_C_TestData_NDx_CopyWorkflow_PoolC_
XXXXXXXDX _nipt_report_YYYYMMDD_HHMMSS. tab.
Dimensiunea preconizata a fisierului este de aproximativ 7,1 Kb.

8. Mutati rularea de secventiere de testare inapoi in folderul TestingData. Aceasta practica va ajuta sa

gestionati de cate ori se executa testarea secventierii.

NOTA Puteti sterge copiile vechi ale fisierelor de testare pentru a crea spatiu.

Rularea datelor de testare din analiza completa

Acest test efectueaza o rulare completa de analiza. Efectuati acest test daca serverul nu
proceseaza/analizeaza datele sau are o perioada de inactivitate. Durata Aproximativ 4-5 ore.

Procedura

1. Deschideti directorul de intrare montat si apoi folderul TestingData.

2. Redenumiti urmatorul folder, addugand sufixul _000: 180911_NDX550152_0014_AXXXXXXXDX_
FullRun.
Sufixul creeaza un nume unic pentru fiecare ciclu de secventiere. Daca ciclul are deja un sufix,
redenumiti folderul crescénd valoarea numerica a sufixului cu 1.

Mutati folderul redenumit in folderul de intrari.

Asteptati aproximativ 4 - 5 ore pentru a se incheia analiza. Asigurati-va ca s-au primit urmatoarele
notificari prin e-mail:

a. Sequencing Run Analysis Started (A inceput analiza rularii de secventiere)

b. NIPT Report generated for Sequencing Run (Raport NIPT generat pentru ciclul de secventiere).

5. Asociati ambele rapoarte cu denumirea secventierii atribuita folderului.
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6. Din folderul de iesiri, deschideti folderul TestData_NDx_FullRun si verificati urmatorul raport:
TestData_NDx_FullRun_C_TestData_NDx_FullRun_PoolC_XXXXXXXDX_nipt_report_YYYYMMDD_
HHMMSS.tab.

Dimensiunea preconizata a fisierului este de aproximativ 7,1 Kb.

7. Mutatirularea de secventiere de testare inapoi in folderul TestingData.
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Resurse si

referinte

Documentatia de mai jos poate fi descarcata de pe site-ul web lllumina.

Resursa Descriere

Prospect pentru Solutia Defineste produsul si utilizarea preconizata si ofera instructiuni de
VeriSeq NIPT v2 (nr. document  utilizare si proceduri de depanare.

71000000078751)

Manualul operatorului Prezinta informatiile de utilizare si intretinere si specificatiile
pentru Microlab® STAR, tehnice pentru instrumentul automat de gestionare a lichidelor
Hamilton Doc ID 624668 Hamilton Microlab STAR.

Vizitati VeriSeq NIPT Solution v2 pagina de asistenta de pe site-ul web lllumina pentru a consulta
documentatia, pentru a descarca software, pentru instruire online si pentru intrebari frecvente.

Acronime

Acronim
BCL
CE-IVD

ADN liber circulant
ADN

Definitie
Fisier de definire a bazelor

Marcaj de conformitate europeana pentru produsul de diagnosticare in
vitro.

ADN acelular

Acid dezoxiribonucleic

DNS Sistem nume de domeniu
FASTQ Format de fisier pe baza de text pentru stocarea rezultatului
instrumentelor de secventiere.
FF Fractie fetala
FIFO Primul venit, primul servit
iIFACT Test individual de incredere pentru aneuploidia fetala
IP Protocol de Internet
LIMS Sistem de management al informatiilor de laborator
LLR Raport de probabilitate de inregistrare
MAC Controlul accesului la fisiere media
NAS Stocare atasata laretea
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Acronim Definitie

NES Centre care nu sunt excluse

NGS Secventierea de urmatoare generatie

NIPT Testare prenatala neinvaziva

NTC Control fara sablon

NTP Protocol privind ora retelei

PF Filtru de trecere

QC Controlul calitatii

Regex Expresie regulata. O secventa de caractere care poate fi utilizata de

algoritmi de corelare a sirurilor pentru validarea datelor.

SCA Aneuploidia cromozomilor sexuali
SDS Fise cu date de securitate

SHA1 Secure Hash Algorithm 1

SSL Secure Sockets Layer

Asistenta tehnica

Pentru asistenta tehnicd, contactati departamentul Asistenta tehnica al lllumina.

Site web: www.illumina.com
E-mail: techsupport@illumina.com

Fise cu date de securitate (SDS) — disponibile pe site-ul web lllumina la adresa
support.illumina.com/sds.html.

Documentatia produselor — disponibild pentru descarcare de pe support.illumina.com.
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