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KULLANIMINDAN DOGAN DURUMLARDAN SORUMLU TUTULAMAZ.
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Degisiklik Agiklamasi

Asagidakiler guincellendi:

Mimariye Genel Bakis grafiginde agiklama
metni

Seri yonetiminin 6rnek nesnesinin aciklamasi.

Plazma izolasyonu sirasinda yuklenen
numuneler igin talimat.

Barkod ve havuzlamanin yeniden kullanimini
dahil etmek igin dikkat talimati.

Asadidakiler eklendi:

Numune siparisin is Akisi Yoneticisi
tarafindan kontrol edilmedigine dair
acliklama.

Yerel Calisma Yoneticisi talimatindaki
Galisma Adi alantigin gereklilikler.

KK metrik yorumlama kilavuzu igin
Sekanslama Analizi Goruntuleyici Yazilimi
Kullanici Kilavuzuna basvurun.

Havuz basarisizhdindan sonra tekrar test igin
gerekli ayarlama talimati.

Yeni Plaka Seviyesi Kontaminasyon hatasi
i¢in aciklama ve sorun giderme bilgileri.
Sistemi yeniden baslatma talimati.

Gevresel hususlara iliskin agiklama.

iFACT basarisiziidi ile ilgili olarak NES Ust ve
alt limitleri hakkinda ek rapor metriklerindeki
bilgiler.

Sekans cihazinin tim ornekleri yeni nesil
sekanslama sistemi veya sekanslama sistemi
ile degistirildi.

Yazilim islevselligiyle uyumlu héle getirmek
amaciyla hibrit seriler i¢in numune sayfalarinin
aciklamalari kaldirildi.
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Degisiklik Agiklamasi

Guvenligi artirmak i¢in sunucu yapilandirma
secenekleri degistirildi. ML-STAR Uzerinde
otomasyon parolasini degistirmek igin lllumina
saha servis personelinin saha ziyareti gerekir.
Giris 6rnek sayfalarina barkod bilgisi ekleme ve
hibrit seriler icin numune sayfalarini ylikleme
yonergeleri agiklandi.

Kullanici adi olusturma ydnergeleri glincellendi.
Sunucu yapilandirma talimatindan Ag Parolasi
alanina referans kaldirildi.

Parsiyel delesyon veya duplikasyon anomalisi
icin verilen 6rnek guncellendi.
Anomaly_description alani igin siparis kurali
eklendi. Ayni kromozom igindeki anomaliler igin
tam kromozom andploidleri kismi
delesyonlardan veya duplikasyonlardan dnce
gelir.

Sonuglar ve Bildirimler ve Slreg raporlarina Tur
ve Regex sutunlari eklendi.

Netligi artirmak i¢in belgedeki ifadeler
guincellendi.

AB Yetkili Temsilcisinin adresi glincellendi.
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Degisiklik Agiklamasi

Yeni Yedekleme Sifrelemesi ve Ag Parolasi
Ozellikleri hakkinda talimat eklendi.

Bir Sertifika indirme ve Kurma bdliimii daha
ayrintil talimatla giincellendi.

is Akisi Ydneticisi igin Sunucu Yapilandirmasi
bolimine sertifika olusturma hatirlatmasi ve
Ag Parolasi girme adimi eklendi.

Sunucu Sdrdcdlerini Esleme bolimd, yalnizca
yoOneticiye ait kullanicrizinleri oldugunu
belirtecek sekilde glincellendi ve SMB
versiyonu uyumlulugu gincellendi.

Yerinde Sunucu igin Verileri Argivieme
bolimine Yedekleme Sifrelemesi referansi
eklendi.

Test Yazilimi Web Ul giris bolimune, yaziima
mobil cihazlardan erisilemeyecegini belirten
not eklendi.

NIPT Raporunda ¢iktilarin buylk harfle
yazilmasi konusunda agiklayici notlar eklendi.
Sonug ve Bildirim Raporlari bdlimuinde
okunabilirlik igin deger segeneklerinin
gosterim bilgileri glincellendi.

is Akisl Yoneticisinde tiim VeriSeq NIPT is
Akisi Yoneticisi yazilim adinin tutarh bir
sekilde goruntilenmesiigin adlandirma
kurallari gincellendi.

Numune sayfasi ylkleme iglevselliginin
sinirlarini netlestirmek icin Numune Sayfasi
Girdisi ve Numune Sayfasi Yikleme konulari
guincellendi.

Avusturalya Sponsoru ve lllumina Hollanda
adresleri guincellendi.
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Belge Tarih Degisiklik Agiklamasi
Belge No. Ekim 2019 | < VeriSeq Yerinde Sunucu v2 i¢in Cevresel
1000000067940 v03 Hususlar bolimi eklendi.

» Ek B, Sonug ve Bildirim Raporlari béliminde
yer alan cinsiyet kromozomu anomalisi
sonuglarinin sunumu, NIPT Raporunda
gosterilen sunuma uygun sekilde

glincellendi.
Belge No. Nisan Egitim materyalleri ile uyumlu hale getirmek
1000000067940 v02 2019 Uzere NIPT ve Tamamlayici raporlara ayrinti
eklendi.
Belge No. Subat Muasteri kullanimina ydnelik VeriSeq
1000000067940 vO1 2019 NIPT Solution v2 Yazihm Kilavuzu sdrimda.
Belge No. Kasim Yalnizca sirket i¢i kullanima yonelik ilk stirim

1000000067940 v0O 2018
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VeriSeq NIPT Solution v2

Giris

VeriSeq NIPT Solution v2, en az 10 haftalik gebeligi olan hamile kadinlardaki maternal periferik tam kan
numunelerinden fetal andploidilerin saptanmasina yonelik sekanslama-bazli tarama amagl bir in vitro
tani testidir. Test iki adet tarama turd segenedi sunar: temel ve genom geneli. Temel tarama yalnizca 21.,
18., 13. kromozomlarin ve X ve Y kromozomlarinin andploidi durumuna iligkin bilgi saglar. Genom geneli
taramalar tiim otozomlara iligkin parsiyel delesyonlari ve duplikasyonlari ve tim kromozomlara iligkin
anoploidi durumunu sunar. Her iki tarama tir, cinsiyet kromozomu andéploidisi (SCA) raporlamasini
talep etme segenegi saglar. Her iki tarama turinde de, bu drin tani veya diger gebelik ydonetimi kararlari
icin tek temel olarak kullaniimamaldir.

VeriSeq NIPT Solution v2 sistem mimarisi asagidaki bilesenlerden olusur:

VeriSeq NIPT Microlab STAR (ML STAR)-Kitaplik numunelerini hazirlamak ve izlemek igin VeriSeq
NIPT is Akisi Yoneticisi ve VeriSeq NIPT Numune Hazirlama Kitis kullanan otomatik bir sivi isleme
cihazi. ML STAR, VeriSeq NIPT Solution v2 Kullanim Talimati (belge no. 1000000078751) iginde
VeriSeq NIPT Test Yazilimi v2 sagdlanan Kullanim Talimatina gore analiz i¢in amaglanan numuneleri
hazirlamak igin kullanir.

Yeni Nesil Sekanslama (NGS) Cihazi-Cihaz lizerinde kiime olusturma ve sekanslama saglayan bir
genom geneli sekanslama cihazidir. Denetim yazilimi bir sekanslama ¢alistirmasi ayarlamaya yonelik
adimlari saglar ve miktar tayini yapilan kitaplik havuzundaki tim numuneler i¢in sekanslama
okumalari olusturur.

VeriSeq Onsite Server v2-Eslestiriimis son sekanslama verilerini analiz etmek igin VeriSeq NIPT
Test Yazilimi v2 barindiran ve verileri depolayan bir sunucu. VeriSeq NIPT Test Yazilimi srekli olarak
sekanslama verilerini izleyip analiz eder ve numune sonuglarini, islem raporlarini ve bildirimleri
olusturur.

Belge No. 1000000067940 v09
iN VITRO TANI AMAGLI KULLANIM iGINDIR.
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Sekil 1 VeriSeq NIPT Solution v2 Bilesenler

Ve

VeriSeq NIPT Microlab STAR VeriSeq NIPT Yerinde Sunucu
VeriSeq NIPT is Akisi Yoneticisi VeriSeq NIPT Test Yazilimi
VeriSeq NIPT Yontemi Sekanslama Isleyici Analiz isleyici

Kuttphane Miktar Tayini

Plazma Izolasyonu

Sekanslama Calistirmasi
Uyumlulugu Kontroli

Analiz Kuyrugu

cfDNA Ekstraksiyonu Havuzlama Sekanslama Tamamlama

NIPT Analiz Ardisik Diizeni
Izleme

Kuttiphane Hazirlama

Sekanslama KK Analiz KK

VeriSeq NIPT Seri
Yoneticisi

VeriSeq NIPT
Hizmetleri

Web Ul Bildirimi Olusturucu

‘ VeriSeq NIPT Sunucu Rapor, ikaz ve E-Posta

Yeni Nesil Sekans Cihazi

Sekans Cihazi Denetim Yazilimi »

Yerel Disk Veritabani
Sekans Havuzu

Sistem Mimarisi

VeriSeq NIPT Solution v2, ayni alt agi kullanan tliim sistem ekipmaninin baglantisini olusturmak igin yerel
alan agini (LAN) kullanir. LAN kullanimi, esnek ekipman konumlandirmasi ve ek cihazlar ve/veya ML
STAR s istasyonlari baglayarak genisletilebilir veri hacmi saglar. Asagidaki resimde sistem mimarisine
genel bir bakis sunulmaktadir.

Belge No. 1000000067940 v09
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Sekil 2 VeriSeq NIPT Solution v2 Mimariye Genel Bakis

Laboratuvar VeriSeq
Yerel Agi Tesis Sunucusu
Numune Hazirlama (
is Akisi Bilgileri/Verileri R T
Yoneticisi -
- Vel tTapani
-
Sekanslama
Yeni Nesil Verileri Olusturma
Sekanslama o
Cihazi

NIPT Raporlarini VeriSeq NIPT
Gorlintileme/NIPT Test Yazilimi

z Sunucusu Web Ul Erisimi

Sekanslama
Verileri Depolama

(Onerilir)

Belge No. 1000000067940 v09
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VeriSeq NIPT Is Akisl Ydneticisi

Giris

VeriSeq NIPT is Akisi Yoneticisi, ML STAR iginde kurulur ve VeriSeq NIPT Solution v2 uyarinca kan
numunelerinin hazirlanmasini otomatiklestiren basit ve sezgisel bir kullanici araytzi saglar. VeriSeq
NIPT is Akisi Yoneticisi veri isleme, depolama, numune izleme ve is akisi mantigini uygulama amaglariyla
VeriSeq Onsite Server v2 ile veri baglantisini strdurr.

VeriSeq NIPT is Akisi Yoneticisi, ydntemler olarak da bilinen asagidaki yazilim modiillerine erisim saglar:
* VeriSeq NIPT Yontemi

* VeriSeq NIPT Seri Yoneticisi

* VeriSeq NIPT Hizmetleri

VeriSeq NIPT Yontemi

VeriSeq NIPT Yontemi (Yontem), numunelerin ML STAR Uzerinde otomatik olarak islenmesini yonetir.
Yontem asagidaki islem adimlarini gergeklestirir:

* Plazma izolasyonu-Kan toplama tiipiinden 1 mlizole plazma aktarir. islem manti§i VeriSeq NIPT
Test Yazilimiile bir seri olusturur. Her bir seri numune barkodu, numune tirQ, tarama tird, kuyu
konumu ve cinsiyet raporlamasi isareti dahil olmak lizere numune verilerini igerir.

* Hiicresiz DNA (cfDNA) Ekstraksiyonu-cfDNA'y1 900 ul plazmadan saflastirir.

* Kitaplik Hazirlama-Sekanslama igin hazir olan saflastiriimis cfDNA'dan kitapliklar olusturur.
Kitapliklar serideki her bir numune igin benzersiz dizinler igerir.

* Kitaplik Miktar Tayini-384 kuyulu mikroplaka bigiminde ek floresan boya kullanarak cfDNA
konsantrasyonunu belirler. Plaka, etiketlenmis DNA dl¢lin egrisi ile serideki her numuneden iki kopya
icerir. Sistem mikroplaka okuyucusundan gelen ham floresan okumalarini kullanir ve élgin egrisine
gore numune konsantrasyonlarini hesaplar.

* Havuzlama ve Normallestirme—Kitapliklari sekanslama igin tekli havuzlarda birlestirir. Sistem, her
numune igin havuz tiplne uygun transferi hesaplamak amaciyla daha 6nce belirlenen
konsantrasyonlari kullanir. Havuz tlipl daha sonra sekanslama icin hazirdir.

Belge No. 1000000067940 v09
iN VITRO TANI AMAGLI KULLANIM iGINDIR.
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VeriSeq NIPT Seri Yoneticisi

VeriSeq NIPT Seri Yoneticisi kullanici arayizu ile numunelerin, serilerin ve havuzlarin durumunu yonetir.
Sistem, birden gok siviisleme sistemi ve sekanslama cihazi genelinde ve analiz ardisik dizeni aracilidiyla
numune izlemesine olanak sunar. Numune isleme proseddrleri hakkinda daha fazla bilgi igin bkz. VeriSeq
NIPT Solution v2 Kullanim Talimati (belge no. 1000000078751).

is akisindaki numuneleri nesneler olarak ifade edilen {i¢ farkli kategoride ydnetebilirsiniz. Bu nesneler
asagidaki tabloda agiklanmistir.

Nesne Aciklama

Numune  Tek bir kan tlipianden 1 ml plazma numunesinin islenmesinden elde edilen sonug.
Numuneler kan tupunln barkodu (hnumune barkodu) ve seriyle iliskilendirilir.

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

Havuz Normallestirilmis ve seyreltilmis, cihazda kullanima hazir hacim, ¢ift dizinli kitapliklar.
Her bir havuz en fazla 48 numune igerir.

Asagidaki tabloda, isleme sirasinda nesnelere uygulanabilecek eylemler agiklanmaktadir.

Eylem Nesnhe Rapor Aciklama
Olusturuldu
Gecgersiz Numune  Numune Kullanici tarafindan islenmek igin artik gegerli degil
Kilma Gegersiz olarak isaretlenmis numune. Gegersiz kilinan
Kilma numuneler i¢in higbir test sonucu Uretilmez.
Example: Plazma izolasyonu sirasinda gériiniir kan
hicresi tagimasi.
Seri Seri Gegersiz  Kullanici tarafindan artik gegerli degil olarak
Kilma isaretlenmis seri. Seri havuz olusturma isleminden
once gegersiz kilinirsa tim numuneler gegersiz kilinir.
Example: Disurilmus veya farkli bigimde hatali
islenmis plaka.
Havuz Havuz Kullanici tarafindan artik gecerli dedil olarak
Gegersiz isaretlenen havuz. iki havuz gegersiz kilma
Kilma isleminden sonra, havuz igcerisindeki tim numuneler
gegersiz kilinir.
Example: iki basarisiz sekanslama isleminde kullanilan
tim havuz hacmi.
Belge No. 1000000067940 v09 5
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Eylem Nesnhe Rapor Aciklama
v Olusturuldu ¢
Basarisiz Numune  Numune Belirtilen bir KK metriginin basarisiz olmasi veya
KK Gegersiz sistem tarafindan saptanan sivi tasima hatasi
Kilma nedeniyle VeriSeq NIPT Solution v2 numuneyi
otomatik olarak gecersiz olarak isaretledi.
Seri Seri Gegersiz  VeriSeq NIPT Solution v2 otomatik olarak tim seriyi
Kilma gegersiz olarak isaretledi. Example: Sivi tagima
sirasinda sistem hatasi.
iptal Etme Numune  Numune iptal Laboratuvar yénetimi numuneyi iptal edildi olarak
Etme isaretledi. Hicbir test sonucu uretilmez.
Numune Numune  Cinsiyet Kullanici tarafindan Evet, Hayir veya SCA olarak
Niteliklerini Raporlamasi  isaretlenen cinsiyet raporlamasi.
Dizenle « Evet-Numunenin cinsiyeti olusturulur.
e Hayir—-Numunenin cinsiyeti olusturulmaz
e SCA-Yalnizca cinsiyet kromozomu anoploidleri
rapor edilir.
Numune Numune Kullanici tarafindan Tekiz, ikiz, Kontrol veya
Turd Sablonsuz Kontrol (NTC) olarak isaretlenen numune
tard. Numune tardndn belirlenmesi testin analizini
dogrudan etkiler. Dogru test sonuglari saglamak igin
numune tirindn dogdru olmasi gerekir.
Numune  Tarama TurlG  Kullanici tarafindan temel (yalnizca 21, 18,13, X ve Y)

ve genom geneli (tim kromozomlar) olarak
isaretlenen tarama tura.

Gegersiz kilma, basarisiz KK veya iptal etme isleminden sonra, nesne daha fazla islenmez. Laboratuvar
bilgi yonetimi sistemleri (LIMS), kan alma tliplinden numunenin yeniden islenmesini belirtmek i¢in
Numune Gegersiz Kilma raporlarini kullanabilir.

Numune Sayfasi Girdisi

Girdi numune sayfasi, numune tiri ve cinsiyet kromozomlari raporlama durumu da dahil hastayla ilgili
numune bilgileri saglar. Sistem, sekanslama havuzlarinin olusturulabilmesi i¢in tam numune bilgilerini
gerektirir.

Girdi numune sayfasi, sekmeyle ayriimis metin dosyasi (*.txt) olmalidir. Dosyadaki bashk situnu isimleri,
asagidaki tabloda gorlinen baslik situnu isimleriyle birebir eslesmelidir.
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Bashk Sutunu  Veri Tiirli Gereklilik  Aclklama

batch_name Dize/Bosluk  Gerekli Numunenin seri adini belirtir.
Girdi numunesi sayfasinin dogru seriyle
iliskilendirildigini teyit etmek i¢in gagirma
ydntemine (is Akisi Yoneticisi) girilen seri adiyla
eslesmelidir. Maksimum 26 karakter vardir. Sttun
bos birakilabilir.
batch_name sltunu olmayan numune sayfalari
kabul edilmeyecektir.

sample_ Dize Gerekli ML STAR i¢ine ylklenen kan numunesi tupleri

barcode Uzerindeki barkodlar.
Numune barkodu olarak bir tam sayi degeri
kullanilirsa 15 haneyi agmamalidir. Alfanumerik
numune barkodu maksimum 32 karakter olabilir.
Yalnizca sayilar, harfler, tireler (-) ve alt gizgiler
(L) kullanin. Numune barkodu blyuk-kiclk harfe
duyarh degildir. Buyuk/kuguk harfe duyarli
barkodlar benzersiz kabul edilmez. Numune
barkodu benzersiz olmali ve yalnizca blyik harfle
yaziimamalidir. Ornegin, numune adlari
Numune01 ve numune01 benzersiz degildir.

sample_type Dize Gerekli Analiz igin numune turind belirtir.
izin verilen dederler Tekiz, Tkiz, Kontrol ve
NTC seklindedir.

sex_ Dize Gerekli Fetal cinsiyet kromozomu raporlamasini belirtir.

chromosomes izin verilen degerler evet (raporla), hayir
(raporlama) ve sca (yalnizca cinsiyet kromozomu
anoploidilerini raporla) segenekleridir.

screen_type Dize Gerekli Analiz igin tarama turlna belirtir. "Temel” ve
"genom geneli” degerlerine izin verilir.

Girdi numune sayfasi plazma izolasyonu veya havuzlama sirasinda yuklenir ve Seri Yoneticisi
kullanilarak yiklenebilir. Sistem otomatik olarak NTC'lere iliskin barkodlari, tarama turini, numune
tdrunl ve cinsiyet raporlamasini uygular. Numune sayfasinin plazma izolasyonu veya havuzlama
sirasinda yuUklenip ylklenmedigine bagl olarak farkli bilgiler gereklidir. Numune bilgileri, numune
yiikleme islemi sirasinda teyit edilir. is Akisi Yoneticisi numune sirasini kontrol etmez. Plazma izolasyonu
sirasinda yuklenen numuneler NTC hari¢ serideki tim numuneleri icermelidir. Havuzlama sirasinda
sistem, NTC'ler igin bile (yani cinsiyet kromozomu ve tarama tiirli) plazma izolasyonu sirasinda
yuklenmeyen eksik numune bilgilerini talep eder.
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/N DIKKAT

Hatalarin 6niine gegilmesi igin plazma izolasyon adimi sirasinda numune sayfasina NTC'lere
iliskin numune bilgisi veya sirasi dahil etmeyin.

LIMS tarafindan olusturulan bir serideki tim numuneler igin veya yeniden test gerektiren belirli
numuneler icin numune yliklemeyi kontrol edebilirsiniz. Tekrar test amaciyla numuneler yuklenirse kalan
aclk pozisyonlari mevcut numunelerle doldurun.

Numune sayfalari kullanmak i¢in asagidaki stratejiler arasindan segim yapin:
* Onceden tanimlanmis seriler (LIMS tarafindan olusturulmus seriler)

*  Gegici Seri Olusturma (VeriSeq NIPT is Akisi Yéneticisi Olusturulan Seriler)

Onceden Tanimlanmis Seriler

Numune isleme baslamadan énce seriler olusturmak icin LIMS'i kullanabilirsiniz. Onceden tanimlanan
serilerde, numuneler ML STAR Uzerine yliklenmeden 6nce tim numuneler hélihazirda seriyle
iliskilendirilir. Plazma izolasyonu sirasinda yiklenen numune sayfasi, tim numuneleriyle birlikte serideki
bltlin numuneleriigerir. Bir LIMS'de olusturulan seriler igin numune sayfalari, Seri Kimligi situnundaki
degerleri icermelidir. Seri numarasinin eklenmesi, isleme baslangicinda is Akisi Yoneticisine manuel
olarak dogru seri numarasinin manuel olarak girildiginden emin olmaya yardimci olur.

Onceden tanimlanmis seri yaklasimi, sistemin numune sayfasindaki tiim numunelerin seride olmasini
gerektirmesi nedeniyle yliklenen birebir numuneleri kilitler. Daha fazla bilgi gerekmez. Laboratuvar ilave
veri girisi olmadan nihai rapora devam edebilir.

Onceden tanimlanmis seri yaklagiminin 6zellikleri ve gereklilikleri asagidaki gibidir.
* Seriigeriklerine yonelik tam kontrol saglar.

* istenmeyen numunelerin yiiklenmesini énler.

* Envanterden seri olusturmak igin bir sistem gerektirir (gelismis LIMS).

* Laboratuvar personelinin depodan dogru numuneleri almasini gerektirebilir. Alternatif olarak,
gelismis bir numune depolama sistemi gerektirir.

Gegici Seriler

Fiziksel olarak numune tupleri toplayarak ve bunlari plazma izolasyonu sirasinda ML STAR i¢ine
yiikleyerek laboratuvarda seri olusturabilirsiniz. Onceden numune-seri iliskilendirmesi gerekmez. Seriye
hangi numunelerin dahil edilecegini siz belirlersiniz.

is Akisi Yoneticisi tarafindan uyarildiginda, plazma izolasyonu sirasinda No Sample Sheet (Numune
Sayfasi Yok) 6gesini secin. is Akisi Yoneticisi yiiklenen numuneleri manuel olarak girilen seri numarasiyla
iliskilendirir ve bir seri baslatma raporu olusturur.

Gegici seri olusturma yaklasiminin ézellikleri ve gereklilikleri asagidaki gibidir.

* LIMS veya numune sayfasi gerekmez.
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* Havuzlama sirasinda yikleme i¢in numune tird, tarama turu ve cinsiyet raporlama hakkinda bilgi
iceren seri baslatma raporu tizerinde degisiklik yapabilirsiniz. istediginiz zaman numune
ekleyebilirsiniz.

* Hangi numunelerin seriye dahil edilecedi lizerinde otomatik kontrol yoktur. Kullanici istenmeyen bir
numuneyi yUkleyebilirsiniz.

* Numune verileri havuzlama sirasinda yuklenmelidir.

Numune Niteliklerini Duzenle

Sekanslama galistirmasini baslatmadan 6nce VeriSeq NIPT Seri Yoneticisini kullanarak bagimsiz numune
cinsiyet kromozomu raporlama, tarama turl ve numune turi niteliklerini degistirebilirsiniz.

1. Seri Yoneticisine erisin. Ayrintilar icin Erisim Toplu is Seri Yéneticisine Erisim, sayfa 10.

2. Serino. ve kullanici adi veya kullanici adinin bas harflerini girip OK (Tamam) 6gesine tiklayin.
3. Seriplakasi semasindan bir numuneyle iliskili kuyu konumunu segin.
4

Dogru numunenin gdsterildigini teyit edin ve ardindan Sample Type (Numune TurU) asagdi agilir
listesinden bir numune taru niteligi segin.

o

Sex Reporting (Cinsiyet Raporlamasi) asadi aglilir listesinden bir cinsiyet raporlamasi niteligi segin.
6. Screen Type (Tarama Turu) asadi agilir listesinden bir tarama turl niteligi segin.

7. Edit (Dlizenle) 6gesini segin.

Numune, Seri ve Havuz Gecersiz Kilma

Numune islemindeki adima bagli olarak, bagimsiz bir numuneyi, seriyi veya numune havuzunu gegersiz
kilabilirsiniz. Gegersiz kilma isleminden sonra numune, seri veya havuz artik islenemez.

Bir test raporu olusturmadan 6nce herhangi bir zamanda bir veya daha fazla numuneyi gegersiz kilmak
icin VeriSeq NIPT Ydntemini veya Seri Ydneticisini kullanin.

VeriSeq NIPT Yontemini Kullanarak Gecgersiz Kilma

Numuneleri gegersiz kilmak i¢in numune isleme sirasinda asagdidaki adimlari tamamlayin.

1. Heris Akisi Yoneticisi isleminin sonundaki Well Comments (Kuyu Yorumlari) penceresinde basarisiz
olan bagimsiz kuyuyu segin ve ardindan OK (Tamam) segenegini belirleyin.

2. Asagi acilir menllerden en az bir agiklama segin veya Other (Diger) onay kutusunu segerek bir
yorum girin.
Fail Sample (Numuneyi Atla) onay kutusunu segin ve OK (Tamam) segenegini belirleyin.

Sistemin numuneyi atladigini teyit edin.

Seri Yoneticisini Kullanarak Gegersiz Kilma

Asagidakileri gegersiz kilmak igin Seri Yoneticisini kullanin:
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*  Numune
* Havuz adimi tamamlanmadan once seri.

* Havuz adimi tamamlandiktan sonra ancak test raporu olusturulmadan dnce bir numune havuzu.
NOT Seri Yoneticisini ¢calistirmadan 6nce hélihazirda ¢alisan yontemlerden gikin.

Seri Yoneticisine Erigim

Seri Yoneticisine erismek igin asagidaki eylemlerden birini yapin:
* App Launcher (Uygulama Baslatici) boliminde VeriSeq NIPT Batch Manager (VeriSeq NIPT Seri
Ydneticisi) segenegini belirleyin.

* Ag baglantisi bulunan bir bilgisayarda C:\Program Dosyalari
(x86) \HAMILTON\Methods\VeriSegNIPT konumuna gidin ve Hamilton Calistirma Denetim Cihazi
ile (veriSegNIPT Batch Manager.med) SeriYOneticisi ydntem dosyasini agin.

Numune Gegersiz Kilma

1. Seri YOneticisine erisin.

2. Serino. ve kullanici adi veya kullanici adinin bas harflerini girip OK (Tamam) 6gesine tiklayin.
3. Seriplakasi semasindan atlanan numuneyle iliskili kuyu konumunu segin.
4

Dogru numunenin gdsterildigini teyit edin ve Invalidate Sample (Numuneyi Gegersiz Kil) segenegini
belirleyin.

5. Basarisizliga dair bir neden girin ve Invalidate (Gegersiz Kil) segenedini belirleyin.
Seri plakasi semasinda gegersiz kilinan numune yesil renkten kirmizi renge déner ve durum etiketi
gegerli yerine basarisiz olarak degisir.

Seri Gegersiz Kilma

1. Seri YOneticisine erisin.

2. Serino. ve kullanici adi veya kullanici adinin bas harflerini girip OK (Tamam) 6gesine tiklayin.
3. Seriplakasi semasinda Invalidate Batch (Seriyi Gegersiz Kil) segenegini belirleyin.
4

Basarisizliga dair bir neden girin ve Invalidate (Gegersiz Kil) segenedini belirleyin.
Seriigin hi¢ gegerli havuz yoksa seri plakasi semasindaki tim numuneler yesil renkten kirmizi renge
degisecektir. Seri igerisindeki gecgerli havuzlar gegerliligini korur.

Havuz Gegersiz Kilma

1. Seri YOneticisine erisin.
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2. Serino. ve kullanici adi veya kullanici bas harflerini girip Pool Manager (Havuz Ydneticisi) dgesini
segin.
Havuzun barkodunu tarayin.

4. Kullanict adi veya kullanici adinin bas harflerini girip OK (Tamam) 6gesini segin.

Basarisizliga dair bir neden girin ve Invalidate (Gegersiz Kil) segenedini belirleyin.

Numune Sayfasi Yiikleme

Seri Yoneticisi araciligiyla numune bilgilerini iceren bir numune sayfasi yikleyin. Blyuk setlerdeki
numune bilgilerini yiklemek veya degistirmek igin bu 6zelligi kullanin.

1. Seri YOneticisine erisin.
2. Seri No ve Kullanici Adi veya kullanici adinin bas harflerini girip OK (Tamam) 6gesine tiklayin.
3. Upload New Sample Sheet (Yeni Numune Sayfasi Yikle) 6gesini segin.

4. istenen numune sayfasina g6z atip secin ve ardindan OK (Tamam) 6gesini segin.

Numune sayfasina dahil edilecek bilgiler hakkinda ayrintili bilgi igin bkz. Numune Sayfasi Girdisi, sayfa 6.

Numune iptal Etme

Seri Ydneticisine erisin.
Seri no. ve kullanici adi veya kullanici adinin bas harflerini girip OK (Tamam) 6gesine tiklayin.
Seri plakasi semasinda, iptal edilen numuneyle iligkili kuyu konumunu segin.

Dogru numunenin gdsterildigini teyit edin ve Cancel Sample (Numuneyi iptal Et) dgesini segin.

aor w2

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

VeriSeq NIPT Hizmetleri

VeriSeq NIPT Hizmetleri (Hizmetler) hem ML STAR hem de is Akisi Yoneticisinin yapilandiriimasi ve
dogrulanmasi igin kullanilan birtakim araglar igerir. Bu araglar sistemin normal galismasi igin gerekli
degildir ancak sorun giderme galismalari sirasinda lllumina veya Hamilton Teknik Destek bélimine
yardimci olmak Uzere gerekli olabilir. Bu araglar ayrica kiime yodunlugundaki kayma nedeniyle sistem
parametrelerinin ayarlanmasi i¢in de kullanilabilir.

VeriSeq NIPT Hizmetlerini Baslatma

Hizmetleri ¢alistirmadan dnce ¢alisan tium ydntemleri kapatin.

VeriSeq NIPT Hizmetlerine erismek igin asagidaki yontemlerden birini kullanin:
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App Launcher (Uygulama Baslatici) uygulamasinda VeriSeq NIPT Services (VeriSeq NIPT
Hizmetleri) segenegini belirleyin.
Ag badlantisi bulunan bir bilgisayarda C:\Program Files

(x86) \HAMILTON\Methods\VeriSegNIPT\ konumuna gidin ve Hamilton Calistirma Denetim Cihazi
ile VeriSeq NIPT Services method file (VeriSeqNIPT Service.med) agin.

Hizmetler aracglari asagidakileri saglar:

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

Servis Aragclari-is Akisi Yéneticisini yapilandirmak igin kullanilan araglar.

Bagimsiz Testler

is Akisi Yoneticisinde karsilasilan donanim sorunlarini gidermeye yardimci olmak igin asagidaki sistem
testleri gerekli olabilir.

Sistem Testi Aciklama

Barkod/Otomatik  AutoLoader (Otomatik Yiikleyici) sistem tablasinin ve barkod tarama
Yikleme islevinin dizglin yapilandirmasini test eder.

CPAC CPAC tabla Ustu i1sitici sistemlerinin islevini test eder. Ayrica bagimsiz

birimlerin kontrol kutusuna elektrik bagdlantisinin dogru olup olmadigini
kontrol eder.

BVS Vacuum Vakumun baglanabildigini ve operasyonel basinglara ulasabildigini teyit

etmek igin tabla Gzeri temel basing sisteminin islevini test eder.

Bagimsiz Kanal Bagimsiz pipet kanallarinin islevini test eder. Pipet kanallarinin damlatip

damlatmadigdini ve besleme hacimlerinin tutarlihdini saptamak igin sivi tutma
testi gerceklestirir.

iSwap iSwap robotik kolun islevini test eder ve tim tabla 6gretim konumlarini teyit
eder.
96 Basli CO-RE 96 pipet basinin islevini test eder. Pipet kanallarinin damlatip

damlatmadigdini ve besleme hacimlerinin tutarlihdini saptamak igin sivi tutma
testi gerceklestirir.

Bagimsiz testleri asagdidaki sekilde gergeklestirin.

1.

Gergeklestirmek igin belirli bir testi segin.

NOT Full I0Q Execution (Tam 10Q YirlGtme) 6zelligi alti testin tamamini sirali olarak galistirir.

2. Ekipman islevi ve karsilasilan tim sistem hatalarina yonelik gézlemleri not ederek ekran talimatini
izleyin.

3. Tamamlandiginda, ydntemden gikmak igin Abort (iptal) 6gesini segin.
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4. Test sirasinda olusturulan sistem iz ginliklerini saglamaniz isteniyorsa C: \Program Files
(x86) \HAMILTON\LogFiles konumunda VeriSegNIPT Services ile baglayan gunlikleri
bulabilirsiniz.

Servis Araglari

Servis Araglari, is Akisi Yoneticisi ve bazi test parametrelerinin yapilandiriimasina olanak sunar.

Sistem Testi Aciklama
Sunucu VeriSeq NIPT is Akisi Ydneticisi ve VeriSeq NIPT Test Yazilimi arasindaki
Yapilandirmasi badlantiyi yapilandirir ve test eder. Bu sistemler arasinda diizguin bir iletisimin

olmasi is Akisi Yéneticisinin galismasi igin zorunludur.

Test Varsayilan kitaplik konsantrasyonunu sifirlamak igin kullanilir.
Yapilandirmasi

Deck Teach Bir dosyadan dgretilen tablo konumlarinin diga ve ice aktarilmasi igin
Araci kullanilir.

Sunucu Yapilandirmasi

VeriSeq Onsite Server v2 ag adresi degisirse is Akisi Yoneticisini asagidaki gibi yeni adrese yénlendirin:

1. Services Tools (Servis Araglari) menlsiinden Server Configuration (Sunucu Yapilandirmasi) égesini
segin.

2. URL'yi Yerinde Sunucu yeni adresiyle guncelleyin.

3. Test mesajl gondermek icin Test Connection (Bagdlanti Testi) segenedini belirleyin.
Bu mesaj alinmazsa lllumina Teknik Destek bolumdiyle iletisim kurun.

4. System Configuration (Sistem Yapilandirmasi) ekranindan OK (Tamam) segenegini belirleyin ve
ardindan yeni deg@eri kaydetmek icin Apply (Uygula) 6gesine tiklayin.

Ag adresini giincellediginizde, is Akisi Yéneticisinin bulundugu PC igin giivenli soket katmani (SSL)
sertifikasini da glincellemeniz gerekir. Bu PC Uizerinden VeriSeq NIPT Test Yazilimi v2'ye erisin ve Bir
Sertifika Indirme ve Kurma, sayfa 31 bélimiine bakin.

ML STAR igin otomasyon parolasini yalnizca lllumina Saha Servis Mihendisleri giincelleyebilir. Sunucuda
depolanan parolayl web arayuzl araciligiyla degistirmeden dnce, lllumina Saha Servisi ekibinin bir
Uyesinin sitenizi ziyaret ettiginden ve ML STAR parolasini glincellediginden emin olun. ML STAR
Uzerinde guncelleme yapmadan sunucu web araylzundeki parolayi gincellerseniz sistemi kullanilamaz
hale getireceksiniz.

Test Yapilandirmasi

Test Yapilandirmasi aracini kullanarak asagidaki parametrelerin degerlerini belirleyebilirsiniz.
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* Hedef Kiitiiphane Konsantrasyonu-is Akisi Yoneticisi icindeki sekanslama sistemihavuzlarindaki
kutlphanelerin varsayilan konsantrasyon degerini ayarlar. Konsantrasyon dederleri, havuzlama
islemi sirasinda galistirma bazli uygulanir. Daha fazla bilgi igin bkz. VeriSeq NIPT Solution v2 Kullanim
Talimati (belge no. 1000000078751).

* Varsayilan Cinsiyet Kromozomu Raporlamasi-Numune hazirlama sirasinda Use Default (Varsayilani
Kullan) digmesi secildiginde numunelere hangi niteligin atanacadini belirler. Bu parametreyi Evet
veya Hayir olarak ayarlayin.

* Ekran Tipi: Bir numune igin ekran tipini belirler. Bu parametreyi Temel veya Genom Geneli olarak
ayarlayin.

Test parametrelerini asagdidaki gibi yapilandirin.

1. Test Yapilandirmasi 6gesini se¢in ve parametreleri gerektigi sekilde yapilandirin.
* Hedef Kitaplik Konsantrasyonu (pg/ul) kutusunu gereken degere giincelleyin.
* Varsayllan Cinsiyet Kromozomu Raporlamasini gereken degdere guncelleyin.
* Tarama Turunu gereken degere glincelleyin.

2. Apply (Uygula) segenegini belirleyin.
Deck Teach Araci

Sorun giderme sirasinda, 6gretilen konum degerlerini disa aktarmaniz gerekebilir. Deck Teach Aracini
kullanarak degerleriyle birlikte konumlarin bir listesini olusturun.

1. Deck Teach Tool (Deck Teach Araci) segenegini belirleyin.
Export (Disa Aktar) 6gesini segin.

3. CGikti konumu varsayilan olarak listelenen konuma ayarlanir. Varsayilan konumu kabul edin ve
galisilan tabla konumlarini igeren metin dosyasi igin bir ¢ikti konumu segin.

4. OK (Tamam) segenedini belirleyin.
Deck Teach Araci, is Akisi Yoneticisi kurulumu igin tiim 6gretilmis laboratuvar donanimi konumlarina
yodnelik degerleri igeren bir metin dosyasi kaydeder.

5. Method Selection (Yéntem Secimi) ekranina geri dénmek icin Cancel (iptal) 6gesini segin.
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Yeni Nesil Sekanslama Sistemi

yeni nesil sekanslama sistemi, miktar tayini yapilan kitaplik havuzundaki tim numuneler igin dizileme

okumalari olusturur ve ile VeriSeq NIPT Solution v2 entegre olurYerinde Sunucu. Sekanslama verileri
VeriSeq NIPT Test Yazilimi, Analiz isleyici 6zelligi tarafindan degerlendirilir.

ayeni nesil sekanslama sistemi‘yi VeriSeq NIPT Solution v2 ile entegre ederken asagidakileri gz dnlinde

bulundurun.
* Veridepolama entegrasyonu.
* Analiz veri hacmi kapasitesi.

* Agtrafigi kisitlamalari.

Sekans Havuzu

VeriSeq NIPT Test Yazilimi, asagidaki teknik 6zellikler uyarinca hazirlanmis kitaplik havuzunda
sekanslama verileri olusturabilecek yeni nesil sekanslama sistemi gerektirir:

* 2x36 ¢ift sonlu okumalar Uretme.
* VeriSeq NIPT Numune Hazirlama Kiti igindeki indeks adaptorleri ile uyumludur.
* kikanalli kimya.

* Bazarama (BCL) dosyalarinin otomatik tretimi.

Veri Depolama Entegrasyonu

VeriSeq NIPT Solution v2 igin tipik bir siralama galismasi, yeni nesil sekanslama sistemi verisiigin 25-30
GB gerektirir. Gergek veri boyutu nihai kiime yodunluguna bagli olarak farklik gdsterebilir. Yerinde
Sunucu, 7,5 TB'tan fazla depolama alani saglar ve bu alan yaklasik 300 sekanslama galistirmasi (7.500 /
25 = 300) icin yeterlidir.

Veri depolama amaciyla, asagidaki ydontemlerden biri yeni nesil sekanslama sistemi ile Yerinde Sunucu
arasinda eslesme saglayin:

* Yerinde Sunucu 6gesini gegici bir veri havuzu olarak kullanin. Bu yapilandirmada cihaz dogrudan
sunucuya eslenir ve verileri yerel sunucuda saklar.

* Yiksek veri hacmi olan bir laboratuvar i¢in aga bagl depolama (NAS) kullanin. yeni nesil sekanslama

sistemi 6gesini sekanslama verilerini dogrudan NAS Uizerinde belirli bir konumda tutacak sekilde
yapilandirin.

Belge No. 1000000067940 v09
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Bu kurulumda, sunucunun gelen sekanslama galistirmalarini izlemesini saglamak tzere Yerinde
Sunucu 6gesine 6zel NAS konumunu izleyecek sekilde yapilandirin. Numune ¢iktisini artirmak igin
birden fazla yeni nesil sekanslama sistemis eklenebilir. Sunucuyu NAS’ye esleme hakkinda daha
fazla bilgi i¢in bkz. Paylasilan Ag Slirtictistint Yonetme, sayfa 29.

yeni nesil sekanslama sistemis ile sunucu veya NAS arasinda esleme konusunda daha fazla bilgi i¢in
sistemin kullanici kilavuzuna bakin.

Analiz Veri Hacmi Kapasitesi

VeriSeq NIPT Analiz Ardisik Dizeni genellikle tek bir sekanslama galistirmasina ydnelik verileri yaklasik 5
saatte isler. Numune veri hacmi bakimindan laboratuvari genisletirken tek bir sunucunun giinde
maksimum dort ¢alistirma isleyebilecegini, bunun giinde 48 numune x 4 = 192 numuneye esit oldugunu
g6z éniinde bulundurun. ilave veri hacmi ¢éziimleri igin lllumina Destek ile iletisim kurun.

AQ Trafigi Kisitlamalari

VeriSeq NIPT Solution v2, yeni nesil sekanslama sistemi Yerinde Sunucu ve NAS (yapilandiriimigsa)
arasinda veri isleme icin laboratuvar Yerel Alan Agini (LAN) kullanir. Numune hacmini arttirirken
asagidaki BT altyapisi trafigi kisitlamalarini g6z 6niinde bulundurun:

* Yaklasik 10 saat boyunca uretilen yaklasik 25 GB'lik ortalama veri trafigi sekanslama sistemibasina
hemen hemen 0,7 MB/sn'dir.

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

VeriSeq NIPT Local Run Manager

VeriSeq NIPT Local Run Manager yeni nesil sekanslama sistemi moddlline sahip bir kullaniyorsaniz
asagidaki sekilde sekanslamaya hazirlanin.

1. VeriSeq NIPT Local Run Manager i¢inde Create Run (Galistirma Olustur) dgesini segin.
2. Asagi agilan menuden VeriSeq NIPT segenegini belirleyin.
3. Asagidaki alanlari doldurun:

* Calistirma Adi (yeni ve benzersiz olmalidir)

* Calistirma Agiklamasi (istege bagl)

* Havuz Barkodu

Belge No. 1000000067940 v09 16
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/N DIKKAT

Local Run Manager modiiliine girilen havuz barkodu is Akisi Yoneticisine girilen havuz
barkodu ile eslesmelidir. Hatali calistirma yapilandirmalari VeriSeq NIPT Test Yazilimi
tarafindan reddedilir ve yeniden sekanslama gerektirebilir. Havuz barkodlari yeni ve
benzersiz olmalidir. Daha dnce taranan barkodlar, biriktirme olayi gergeklesmemis olsa
bile tekrar kullanilamaz. Yeniden baglatilan seriler igin temiz, kaydedilmemis bir tlp
gerekir. Barkod daha 6nce analiz edilen bir seri veya iptal edilen bir havuzlama olayi ile
iliskilendirilirse analiz basarisiz olur.

4. Save Run (Calistirmayi Kaydet) 6gesini segin.
Calistirmanin kurulumunu tamamladiktan sonra cihaz yazilimini kullanarak galistirmayi
baslatabilirsiniz.

Belge No. 1000000067940 v09
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VeriSeq NIPT Test Yazilimi v2

Giris

VeriSeq NIPT Test Yazilimi v2 test edilen numunelerin kromozom kopya sayisini degerlendirmek tzere
istatistikler olusturur ve analiz igin segilen kromozomlarda andploidi tayini gerceklestirir. Analiz igin
kromozom segimi, belirlediginiz tarama tlrtine baghdir: temel (21, 18, 13, X ve Y kromozomlari) veya
genom geneli (tim kromozomlar). Genom geneli segenedini belirlediginizde, yazilim otozom dahilindeki

kopya sayisi kazan¢ veya kayip degerlerine iliskin alt kromozomal bolgelerin varligini da test eder. Yeni
nesil sekanslama cihazi 36 bazli ¢ift sonlu okumalar formunda analiz girdisi Uretir.

VeriSeq NIPT Test Yazilimi v2, VeriSeq Onsite Server v2 Uzerinde galisir. Yerinde Sunucu, VeriSeq NIPT
Solution v2‘nin merkezi bir bilesenidir ve VeriSeq NIPT is Akisi Yoneticisi, yeni nesil sekanslama sistemi
ve kullanici arasinda bir baglanti noktasi gérevi yapar.

VeriSeq NIPT Test Yazilimi, okumalari referans insan genomuna gore siralar ve genomdaki benzersiz
konum veya tesise siralanan okumalar Uzerinde analiz gergeklestirir. VeriSeq NIPT Test Yazilimi,
tekrarlayan okumalari ve 6ploid numuneleri genelinde kapsam bakimindan yuksek varyasyonla iligkili
alanlari harig tutar. Sekanslama verileri, nlikleotid igerigi ve istenmeyen varyasyonun seri etkilerini ve
diger kaynaklari diizeltmek igin normallestirilir. cfDNA fragman uzunluguna iliskin bilgiler ¢ift sonlu
sekanslama okumalarindan turetilir. VeriSeq NIPT Test Yazilimi ayrica fetal veya maternal cfDNA igin
zenginlestirildigi bilinen bdlgeler hakkinda sekanslama kapsami istatistiklerini degerlendirir. Fragman
uzunlugu ve kapsam analizinden olusturulan veriler her bir numunenin fetal fraksiyonunu (FF) tahmin
etmek icin kullanihr.

Numune igin test menlstinden belirlenen her bir tarama segenedi igin VeriSeq NIPT Test Yazilimi
herhangi bir anomali saptanip saptanmadidini rapor eder. Temel taramada tim anomaliler andploididir.
Genom genelinde tarama igin bir anomali andploidi veya parsiyel delesyon ya da duplikasyon olabilir.

VeriSeq NIPT Test Yazilimi Bilesenler

VeriSeq NIPT Test Yazilimi surekli olarak galisir ve Yerinde Sunucu Girdi klasorine yeni sekanslama
verileri eklendikge bu verileriizler. Yeni bir sekanslama galistirmasi tanimlandidinda, akis asagidaki gibi
tetiklenir.

Belge No. 1000000067940 v09
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Sekil 3 Veri Akisi Semasi

.

izleme Sekanslama ) | KK ) Analiz ) Raporlama

Sekanslama
Yeni sekanslama verileri Sekanslama isleminin KK sekanslama calistirmasini
klasori saptandi tamamlanmasini bekle calistirmasi verileri analiz icin

kuyruga al

Sekanslama Analizi Calistir
calistirmasi 6n Basarisiz olursa
kontrolleri (3 kez tekrar dene)

Rapor olustur

On kontrol basarisiz Sekanslama zaman
oldu. Kullaniciyi asimina ugradi.
bilgilendir Kullaniciy: bilgilendir

Sekanslama KK basarisiz. Analiz basarisiz oldu. Raporlama basarisiz oldu.
Kullaniciy: bilgilendir Kullaniciyr bilgilendir Kullaniciy: bilgilendir

1. Monitoring (izleme)-Yeni sekanslama ¢alistirmasinin gecerliligini &nceden kontrol eder. Yaziim yeni
bir sekanslama galistirmasi saptadiinda, asadidaki gegerlilik kontrolleri gergeklestirilir:

a. Calisma parametrelerinin beklenen dederlerle uyumlu oldugunu kontrol eder.
b. Akis hicresini bilinen mevcut bir havuz tlpd ile iligkilendirir.

c. Havuzun daha 6nce islenmedigini onaylar. Sistem yeniden galistirmalara izin vermez.
Herhangi bir kontrol basarisiz olursa e-posta bilgilendirme sistemi araciligiyla ve Web kullanici
arayiiziindeki (Ul) Alerts (ikazlar) gunligu ile kullanici bilgilendirilir.

2. Sequencing (Sekanslama)-Sirekli olarak sekanslama galistirmasinin tamamlanmasini izler.
Calistirmanin tamamlanmasi igin zaman agimini tanimlayan bir zamanlayici ayarlanir. Zaman asimi
durumunda, e-posta bilgilendirme sistemi araciligiyla ve Web Ul'deki Alerts (ikazlar) giinliigi ile
kullanici bilgilendirilir.

3. QC (KK)-sekanslama sistemi tarafindan olusturulan Birlikte Calistirma KK dosyalarini inceler.
VeriSeq NIPT Test Yazilimi toplam kiime sayisini, kiime yogunlugunu ve okumalarin kalite skorlarini
kontrol eder. InterOp QC metriklerini yorumlama konusunda rehberlik i¢in bkz. Sekanslama Analizi
Gorlinttileyici Yazihmi Kullanici Kilavuzu (belge no. 15020619). KK kriterlerinin basarisiz olmasi
durumunda, e-posta bilgilendirme sistemi araciligiyla ve Web Ul'deki Alerts (ikazlar) giinligii ile
kullanici bilgilendirilir.

4. Analysis (Analiz)-Sunucuyla yapilandirilan gesitli aletler tarafindan olusturulan birden gok
sekanslama galistirmasina ydnelik analiz kuyrugunu yénetir. Sunucu, ilk Giren ilk Cikar (FIFO) ilkesine
gore her seferinde tek bir analiz isi gergeklestirir. Analiz basariyla tamamlandiktan sonra, kuyruktaki
bir sonraki planlanan analiz baslatilir. Bir analiz ¢galistirmasi basarisiz olursa veya zaman asimina
ugrarsa VeriSeq NIPT Test Yazilimi en fazla li¢ defa analizi otomatik olarak yeniden baslatir. Her
basarisiz islemden sonra, e-posta bilgilendirme sistemi araciligiyla ve Web Ul'deki Alerts (ikazlar)
gunligu ile kullanici bilgilendirilir.

Belge No. 1000000067940 v09 19
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5. Raporlama—-Analiz tamamlandiktan sonra nihai sonuclari igeren raporu olusturur. Bir hata olusur ve
raporlar olusturulmazsa, e-posta bilgilendirme sistemi araciligiyla ve Web Ul'deki Alerts (ikazlar)
gunligu ile kullanici bilgilendirilir.

VeriSeq NIPT Test Yazilimi Gorevleri

VeriSeq NIPT Test Yazilimi, hem otomatik hem de kullanici tarafindan baslatilan gorevler gergeklestirir.

Otomatik Gorevler

VeriSeq NIPT Test Yazilimi, asagidaki otomatik gorevleri gergeklestirir:

* Numune hazirlama gunliugii tanimlama ve depolama-Her adimin sonunda bir dizi ¢ikti dosyasi
olusturur ve bunlari Cikti klasériinde bulunan ProcessLogs klasoriinde depolar. Genel bir bakis igin
Rapor Dosyasi Yapisi, sayfa 46 ve ayrintilar igin /slem Raporlari, sayfa 68 bélimiine bakin.

* ikaz, e-posta ve rapor bildirimi olusturma-Numune Hazirlama adimlari ve numuneye gére
sekanslama verilerinin ve analiz sonuglarinin kalite kontroll sirasinda seri, havuz ve numunenin

gegerlilik durumunu izler. Bu dogrulama kontrollerine gore VeriSeq NIPT Test Yazilimi, isleme devam
edilip edilmeyecegini veya sonuglarin raporlanip raporlanmayacagini belirler. KK sonuglarina gore bir

seri veya havuz gegersiz kilindidinda VeriSeq NIPT Test Yazilimi igslemi sonlandirir. Kullaniclya bir e-

posta bildirimi génderilir, bir rapor olusturulur ve ikaz Web Ul'ye girilir.

* Sekans veri analizi-Entegre NIPT Analiz Yazilimi kullanilarak havuzdaki godullama yapilan her bir
numune i¢in ham sekans verilerini analiz eder VeriSeq NIPT Test Yazilimi her bir numune igin
anoploidi skorunu belirler. Sistem kullanici tarafindan gegersiz kilinan veya iptal edilen numuneler
icin sonug raporlamaz. KK kriterlerini karsilamayan numuneler igin basarisizlik agisindan agik bir
gerekge sunulur ancak basarisiz numuneye yonelik sonuglar baskilanir. Daha fazla bilgi igin bkz.
NIPT Raporu, sayfa 52.

* Sonugc dosyasi olusturma-Cikti klasériine kaydedilen sekme karakteriyle ayrilmis deger dosya
bigiminde numune sonuglari saglar. Daha fazla bilgi i¢in bkz. NIPT Raporu, sayfa 52.

* Rapor olusturma-VeriSeq NIPT Test Yazilimi, tamamlayici sonug bilgileri, bildirimler ve islem
raporlari olusturur. Daha fazla bilgi igin bkz. Sistem Raporlari, sayfa 46.

Belge No. 1000000067940 v09
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* Numune, havuz ve seri gegersiz kilma

Numune gegersiz kilma-Kullanicinin asagidaki islemleri yapmasi halinde VeriSeq NIPT Test

Yazilimi bagimsiz numuneleri gegersiz olarak isaretler:
* Numuneyi agik¢a gecersiz kilarsa.

* Havuzlar olusturulmadan dnce kitaplik hazirhdi sirasinda tim plakayi gegersiz kilarsa.

Bir numune gecersiz olarak isaretlendiginde, otomatik olarak Numune Gegersiz Kilma Raporu
olusturulur; bkz. Numune Gecersiz Kilma Raporu, sayfa 66.

Havuz ve seri gegersiz kilma raporu olusturma-Havuzlar ve seriler yalnizca kullanici
tarafindan gegersiz kilinabilir. Gegersiz kilinan havuzlar sistem tarafindan islenmez.
Halihazirda gegersiz seriden olusturulmus havuzlar otomatik olarak gegersiz kilinamaz ve
sistem tarafindan ayrica islenebilir. Ancak gegersiz kilinan bir seriden yeni havuzlar
olusturulamaz. Bir havuz gegersiz kilindiginda, sistem asagidaki kosullarda bir Havuz
Yeniden Test Talebi Raporu diizenler:

*  Serigecerlidir.

* Buseriicin kullanilabilir daha fazla havuz yok.

* Seridenizin verilen sayida havuz tikenmedi.

Daha fazla bilgi igin bkz. Havuz Yeniden Test Talebi Raporu, sayfa 68.

* Yeniden test yonetimi

Havuz hatalari-Basarisiz olan havuzlar tipik olarak Sekanslama KK metriklerinde basarisiz

olan havuzlardir. Calistirmanin sonlandiriimasi halinde, VeriSeq NIPT Test Yazilimi hatali

havuzlarin islenmesine devam etmez. Havuzun HT1, havuz konsantrasyonu veya her ikisine

oranina ayarlamalar yapilarak ikinci bir havuz alikotu kullanilarak yeniden sekanslayin.

Numune hatalari-Yazilim gerekirse hatali numunelerin yeniden test edilmesine olanak sunar.

Hatali numunelerin yeni bir seriye dahil edilmesi ve test adimlariyla yeniden islemden
gegirilmesi gerekir.

Yeniden galistirmalar-Sistem, daha 6nce islenmis ve basariyla rapor edilmis numunelere
sahip havuzlari tekrar analiz etmez. Numuneyi yeni bir seri lizerine plakalayarak yeniden
cahlstirin.

Kullanici Gorevleri

VeriSeq NIPT Solution v2, kullanicilarin gérevleri asagidaki sekilde gerceklestirmesini saglar.

is Akisi Yoneticisini kullanarak:

* Asagidakileri gegersiz olarak isaretleyin:

Tek bir numune.

Bir serideki tim numuneler.

Bir havuzla iligkili tim numuneler.

Belge No. 1000000067940 v09
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* Belirli bir numuneyi iptal edildi olarak isaretleme. VeriSeq NIPT Test Yazilimi daha sonra sonucu nihai
sonug raporunda iptal edildi olarak isaretler.

VeriSeq NIPT Test Yazilimi kullanma:

* Kurulacak ve laboratuvar ag altyapisina entegre edilecek yazilimi yapilandirma.

* Agayarlari, paylasilan klasér konumlari ve kullanicl hesabi yonetimi gibi yapilandirma ayarlarini
dedistirme.

* Sistem ve seri durumunu, sonug ve seri isleme raporlarini, faaliyet ve denetim ginliklerini ve test
sonuglarini goérintileme.

NOT Gorevleri gergeklestirme kapasitesi kullanici izinlerine baglidir. Daha fazla bilgi i¢in Kullanici
Rollerini Atama, sayfa 27 bolimiine basvurun.

Sekanslama isleyici

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

Validasyon basariyla tamamlandiktan sonra, VeriSeq NIPT Test Yazilimi, tamamlanmalari igin
sekanslama calistirmalarini izlemeye devam eder. Tamamlanan sekanslama galistirmalari Ardigik
Diizende Analitik isleyici tarafindan islenmek lizere kuyruga alinir (bkz. Ardisik Diizende Analitik isleyici,
sayfa 23).

Sekanslama Calistirmasi Uyumlulugu

VeriSeq NIPT Test Yazilimi yalnizca cfDNA analitik is akisi ile uyumlu sekanslama galistirmalarini analiz
eder.

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

NOT Veri kalitesinin spesifikasyon dahilinde oldugundan emin olmak igin sekanslama verileri
performans metriklerini diizenli olarak izleyin.

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

* 2 x 36 dénglll okumalarla gift sonlu galistirma.

* |kiadet 8 dénglilii dizin okumasiyla gift dizinleme.
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Ardisik Diizende Analitik isleyici

Ardisik diizende analitik isleyici anoploidi tespiti icin ardisik dlizende analizi baslatir. Ardisik diizen,
havuz basina 5 saatten daha kisa bir ortalama slirede her seferinde bir sekanslama galistirmasi isler.
Analiz havuzu isleyemezse veya gl kesintisi veya siire asimi nedeniyle analiz tamamlanmazsa Ardisik
Diizende Analitik isleyici otomatik olarak galistirmayi yeniden kuyruga alir. Havuzun islenmesi art arda iig
kez basarisiz olursa Ardisik Diizende Analitik isleyici calismayi basarisiz olarak etiketler ve bir hata
mesajl olusturur.

Basarili bir analiz ¢alistirmasi NIPT raporu Uretimini tetikler. Daha fazla bilgi igin bkz. NIPT Raporu, sayfa
52.

Is Akisi Zaman Asimi ve Depolama Gereklilikleri

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

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

Web Kullanici Arayuzu

VeriSeq NIPT Test Yazilimi, ag uzerinde herhangi bir yerden Yerinde Sunucu 6gesine kolay erisim
saglayan yerel bir Web kullanici araytizi (Ul) barindirir. Web Ul asagidaki islevleri saglar:

NOT VeriSeq NIPT Test Yazilimi, Web Ul mobil cihaz kullanimini desteklemez.

* En son faaliyetleri goriintileme-Testin ylritiimesi sirasinda tamamlanan adimlari tanimlar.
Kullanici, e-posta bildirim sistemi tarafindan bu faaliyetlerin gogu konusunda uyarilir. Daha fazla bilgi
icin bkz. Test Yazilimi Bildirimleri, sayfa 78.

* Hatalar ve ikazlar goriintiileme-Testin daha fazla ilerlemesini 6nleyebilecek sorunlari tanimlar.
Hata mesajlari ve ikazlar kullaniciya e-posta bildirimi araciligiyla génderilir. Daha fazla bilgi i¢in bkz.
Test Yazilimi Bildirimleri, sayfa 78.

* Sunucu agi ayarlarini yapilandirma-lllumina personeli genellikle sistem kurulumu sirasinda agi
yapilandirir. Yerel ag BT dedisiklikleri gerektirirse modifikasyonlara ihtiya¢ duyulabilir. Daha fazla
bilgi i¢in bkz. A§ Ag ve Sunucu Ayarlarini Yapilandirma, sayfa 30.

* Sunucu erisimini yonetme-Yerinde Sunucu, Ydnetici ve Kullanici seviyesinde erisime olanak sunar.

Bu erisim seviyeleri faaliyet, alarm ve hata glinliklerini goriintlileme ve ag ve veri esleme ayarlarini
degistirme yetkilerini kontrol eder. Daha fazla bilgi i¢in bkz. Kullanicilari Yonetme, sayfa 27.
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Sekanslama veri klasoriinii yapilandirma-Sunucu, varsayilan olarak, sekanslama verilerini depolar.
Ancak, depolama kapasitesini genisletmek igin merkezi bir NAS eklenebilir. Daha fazla bilgi igin bkz.
Harita Sunucusu Siirticlileri, sayfa 40.

E-posta bildirim aboneleri listesini yapilandirma—-Hata mesajlari ve test islemi ikazlarini igeren e-
posta bildirimlerini alacak abone listesini yonetir. Daha fazla bilgi igin bkz. Sistem E-Posta
Bildirimlerini Yapilandirma, sayfa 32.

Sunucuyu yeniden baslatma veya kapatma-Gerekirse sunucuyu yeniden baslatir veya kapatir. Bir
yapilandirma ayarinin etkinlesmesi igin veya sunucu arizasina ydnelik bir ¢6zlim yolu olarak yeniden
baslatma veya kapatma gerekebilir. Daha fazla bilgi igin bkz. Sunucuyu Yeniden Baslatma, sayfa 41

ve Sunucuyu Kapatma, sayfa 42.

* Veri tabani yedekleme sifrelemesini yapilandirma-Sunucunun veri tabani yedeklemeleri igin
sifrelemeyi ve sifreleme parolasi belirlemeyi etkinlestirir. Bu 6zellik ayrica gegici ve sifrelenmemis
yedekleme olusturulmasina olanak saglar. Daha fazla bilgi igin bkz. Yedekleme Sifrelemesini
Yapilandirma, sayfa 33.

* Ag parolalarini yapilandirma-Sunucu ile hem sekanslama sistemi cihazlari hem VeriSeq

NIPT Microlab STAR cihazlari arasinda iletisim i¢in ag parolalari belirleyin. Daha fazla bilgi igin bkz.

Ad Parolalarini Yapilandirma, sayfa 34.

Nihai Kullanici Lisans Sozlesmesi

Web Ul'de ilk kez oturum acildiginda sizden Nihai Kullanici Lisans S6zlesmesini (EULA) kabul etmeniz

istenir. Lisans sozlesmesini bilgisayariniza indirmek i¢in Download EULA (EULA'yI indir) 6gesini segin.

Web Ul ile galismaya devam edebilmek i¢in yazilim EULA'yI kabul etmenizi talep eder.

EULA'yI kabul ettikten sonra EULA sayfasina geri donebilir ve gerekirse belgeyi indirebilirsiniz.

Web Ul Yapilandirma

Yapilandirma ayarlarinin asagi acilir listesine erismek igin Settings (Ayarlar) simgesini segin. Ayarlar

kullanicinin roll ve ilgili izinlere gore goruntilenir. Daha fazla bilgi i¢in Kullanici Rollerini Atama, sayfa 27

bolimine basvurun.

NOT Teknisyenlerin bu islevlere erisimi yoktur.

Ayar Aciklama

Kullanici Yénetimi  Kullanici kimlik bilgileri ekleme, etkinlestirme/devre disi birakma ve dlizenleme.
Yalnizca Servis Muhendisleri ve Yoneticiler.

E-Posta E-posta bildirimlerine ydnelik abone listelerini diizenleme.
Yapilandirmasi

Belge No. 1000000067940 v09
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Ayar Aciklama

Paylasilan Klasér  Yerinde Sunucu paylasilan klasorlerine erisim igin sbsuser parolasini degistirin.
Parolasini Parola, yalnizca alfasayisal karakterler igerebilir.

Degistirme

Raporlama Yalnizca Servis Mihendisleri veya Yoneticiler.

Ayarlari

Sunucuyu Yalnizca Servis Muhendisleri veya Yoneticiler.

Yeniden Basglatma

Sunucuyu Yalnizca Servis Mihendisleri veya Yoneticiler.
Kapatma

Web Ul'de Oturum Acma

VeriSeq NIPT Test Yazilimi araylzinde asagidaki sekilde oturum agin.

1. Yerinde Sunucu ile ayni aga bagl bir bilgisayarda asagdidaki web tarayicilarindan birini agin:
* Chrome v69 veya Uzeri
* Firefox v62 veya Uzeri
* Internet Explorer v11 veya Uzeri

2. Kurulum sirasinda lllumina tarafindan saglanan sunucu IP adresini veya sunucu adini,
https://<Yerinde Sunucu IP adresi>giris adre/sine es deger olarak girin. (6rn.
https://10.10.10.10/giris).

3. Bir tarayici glvenligi uyarisi gorintilenirse oturum a¢gma ekranina ilerlemek igin bir glivenlik istisnasi
ekleyin.

Guvenlik uyarisi, bilgisayaridaguvenli soket katmani (SSL) sertifikasinin yikli olmadigini gésterir. Bu
sertifikayi yliklemek icin Bir Sertifika indirme ve Kurma, sayfa 31 bélimiindeki talimata uyun.

4. Oturum agma ekranina lllumina tarafindan temin edilen buyUk kiiclk harf duyarli kullanici adini ve
parolasini girin ve Log In (Oturum Ag) segenedini belirleyin.

NOT islem yapilmayan 10 dakikanin sonunda VeriSeq NIPT Test Yazilimi gecerli kullanicinin
oturumunu otomatik olarak kapatir.

Pano

Oturum agtiktan sonra VeriSeq NIPT Test Yazilimi v2 Pano goruntilenir. Pano, ana gezinme
penceresidir. Dilediginiz zaman Panoya geri dénmek i¢cin Dashboard (Pano) meni segenedini belirleyin.

Pano daima en son kaydedilen 50 faaliyeti gésterir (50'den az faaliyet varsa kaydedilenleri gdsterir).
Onceki 50 faaliyeti getirmek ve faaliyet gegcmisine g6z atmak igin sag alt kdsede bulunan faaliyet
tablosundaki Previous (Onceki) secenegini belirleyin.
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En Son Faaliyetleri Goruntiuleme

Recent Activities (En Son Faaliyetler) sekmesi en son VeriSeq NIPT Test Yazilimi ve Yerinde Sunucu
faaliyetlerine dair kisa bir agiklama igerir.

Ad Aciklama

Ne Zaman Faaliyet tarihi ve saati.

Kullanicl Uygulanabilir durumlarda faaliyeti gergeklestiren kullaniciyi tanimlar.

Subsystem  Kullanici, test veya yapilandirma gibi faaliyeti gerceklestiren varlik veya islem.
(Alt Sistem)

Details Faaliyet aciklamasi.

(Ayrintilar)

Level Asagidaki segeneklerden faaliyete atanan seviye:

(Seviye) o Activity (Faaliyet)-Sistem yeniden baslatma veya kullanici oturum

acma/kapatma gibi sunucu igerisindeki bir faaliyeti belirtir.

» Notice (Bildirim)-Basarisiz bir sekilde gergeklestirilen sistem adimini belirtir.
Ornegin, numune gegersiz kilma veya basarisiz KK.

» Warning (Uyari)-Normal ¢alisma ve diizgiin donanim galismasi sirasinda bir
hata gériildiigini belirtir. Ornegin, taninmayan galistirma parametreleri veya
basarisiz analiz.

En Son Hatalar1 Goruntiileme
Recent Errors (En Son Hatalar) sekmesi en son yazilim ve sunucu hatalarina dair kisa bir agiklama igerir.

Ad Aciklama
Ne Zaman Faaliyet tarihi ve saati.
Kullanici Uygulanabilir durumlarda faaliyeti gergeklestiren kullaniciyi tanimlar.

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

Details Faaliyet aciklamasi.

(Ayrintilar)

Level Asagidaki segeneklerden faaliyete atanan seviye:

(Seviye) » Urgent (Acil)-Sistem ¢alismasini engelleyen 6nemli donanim hatasi. lllumina

Teknik Destek Birimi ile iletisime gegin.

o Alert (ikaz)-Normal galismada hata. Ornegin, rapor olusturmayi veya e-posta
bildirimlerini engelleyen bir disk bozulmasi, alan veya yapilandirma sorunu.

« Error (Hata)-Normal galisma sirasinda sistem veya sunucu hatasi. Ornegin, bir
yapilandirma dosyasi sorunu veya donanim arizasi.
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Sistem Durumunu ve ikazlar Goriintiileme

Server Status (Sunucu Durumu) sekmesinde asagidaki bilgiler gorintilenir:
* Tarih—Gecerli tarih ve saat.

* Time zone (Zaman dilimi)-Sunucu i¢in yapilandirilan zaman dilimi. Saat dilimi bilgileri e-posta,
uyarilar ve rapor tarih ve saatiigin kullanilir.

* Sistem adi-Sistem adi, ag adi ve etki alani adi sistemi (DNS) adindan olusur.

* Disk alani kullanimi-Halihazirda veri depolamak igin kullanilan disk alani ylzdesi
* Yazihm-Yazilim diizenleyici yapilandirmasi (6rn. CE-IVD).

* Version (Suruim)-VeriSeq NIPT Test Yazilimi v2 strim.

Ozette RAID denetim cihazi alarmini sessize alan bir Server alarm (Sunucu alarmi) diigmesi de
goruntulenebilir. Bu digme yalnizca Ydneticiler igin goruntllenir. Bu diigmeye basarsaniz ek yardim
almak igin lllumina Teknik Destek bolum ile iletigim kurun.

Kullanicilari YOnetme

NOT Yalnizca Servis Muhendislerinin ve Yoneticilerin Teknisyenler ve kendi seviyelerindeki diger
kullanicilara yonelik ekleme, dlizenleme veya silme izinleri vardir.

Kullanici Rollerini Atama

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

Rol Aciklama

Hizmet ik kurulumu ve sistem ayarini (Yéneticinin olusturulmasi da dahil) yapan lllumina
Saha Servis Mihendisi. Ayrica sorunlari giderir, sunucu onarimi yapar,
yapilandirma ayarlarini yapip degistirir ve siirekli yazilim destegi saglar.

Yonetici Yapilandirma ayarlarini yapan ve ayarlarin bakimini saglayan, kullanicilari
ybneten, e-posta abone listesini tanimlayan, paylasilan klasér parolasini
dedistiren ve sunucuyu yeniden baslatan ve kapatan Laboratuvar Yoneticisi.

Teknisyen Sistem durumunu ve alarmlari gérintuleyen bir Laboratuvar Teknisyeni.

Kullanici Ekleme

ilk kurulumda, bir lllumina Saha Servis Miihendisi, Yonetici kullaniciyi ekler.

Asagidaki sekilde bir kullanici ekleyin.

1. User Management (Kullanici Y6netimi) ekranindan Add New User (Yeni Kullanici Ekle) 6gesini segin.

Belge No. 1000000067940 v09
iN VITRO TANI AMAGLI KULLANIM iGINDIR.

27



VeriSeq NIPT Solution v2 Yazilim Kilavuzu - IVD

NOT Tdm alanlar gereklidir.

Kullanici adi girin. Gereklilikler asagidaki gibidir.
* Yalnizca kiglk alfanimerik (a-z ve 0-9) karakterler.
* 4-20 karakter uzunlugunda olmali ve en az bir sayisal karakter icermelidir.

* ik karakter sayisal olamaz.

NOT Kullanici adi buyuk-kuglk harfe duyarl degildir.

VeriSeq NIPT Test Yazilimi kullanici adlarini test isleminin farkl ydnlerine dahil olan kisileri ve VeriSeq

NIPT Test Yazilimi ile etkilesimleri tanimlamak icin kullanir.

Kullanicinin tam adini girin. Tam ad yalnizca kullanici profilinde gdsterilir.

Parolay! girin ve onaylayin.

Parolalar 8-20 karakter uzunlugunda olmali ve en az bir buyuk harf, bir kiiglik harf ve bir sayisal
karakter icermelidir.

Kullanicr igin bir e-posta adresi girin.

Her kullanici igin benzersiz bir e-posta adresi gerekir.

Asadl acllir listeden istenen kullanici rolind segin.

Kullaniclyl hemen etkinlestirmek igin Active (Etkin) kutusunu segin veya kullaniclyl daha sonra
etkinlestirmek igin (yani egitimden sonra) kutudaki segimi kaldirin.

Dedgisiklikleri kaydetmek ve onaylamak igin iki kez Save (Kaydet) dgesini segin.

Yeni kullanici artik User Management (Kullanici Yénetimi) ekraninda gortinecektir.

Kullanicilari Diizenleme

Kullanici bilgilerini agsagdidaki gibi dlizenleyin.

1.
2.
3.

User Management (Kullanici Yonetimi) ekranindan kullanici adini segin.
Kullanici bilgilerini diizenleyin ve Save (Kaydet) segenedini belirleyin.

Degisiklikleri onaylamak icin tekrar Save (Kaydet) segenegini belirleyin.

Kullanicida yapilan dedisiklikler artik User Management (Kullanici Yénetimi) ekraninda goériinecektir.

Kullanicilar Etkisizlestirme

Bir kullaniciy1 asagidaki sekilde etkisizlestirin.

1.
2.
3.

User Management (Kullanici Yonetimi) ekranindan kullanici adini segin.

Activate (Etkinlestir) onay kutusunun isaretini kaldirin ve ardindan Save (Kaydet) 6gesini segin.
Teyit mesajindan Save (Kaydet) dgesini segin.

Kullanici durumu User Management (Kullanici Yonetimi) ekraninda Disabled (Devre Disl) olarak
dedisir.
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Paylasilan Ag Suruicusuni Yonetme

NOT Yalnizca Servis MUhendislerinin ve Yoneticilerin paylasilan klasér konumlarini ekleme,

didzenleme veya silme izni vardir.

Paylasilan Ag Suructlisu Ekleme

Sistemi, sekanslama verilerini sekanslama sistemine bagli sunucudan ziyade belirlenmis NAS Uzerinde
depolanacak sekilde yapilandirin. NAS depolama ve sirekli veri yedeklemesi i¢in daha ylksek kapasite
saglayabilir.

1.
2.
3.

NOT

Panoda Folders (Klasorler) 6gesini segin.

Add folder (Klasor ekle) segenedini belirleyin.

BT yoneticisi tarafindan saglanan asagidaki bilgileri girin:

*  Konum-Verilerin saklandigi klasér de dahil NAS konumunun tam yolu.

* Kullanici adi-NAS'ye eristiginde Yerinde Sunucu igin atanan kullanici adi.
* Parola-NAS'ye eristiginde Yerinde Sunucu igin atanan parola.

Save (Kaydet) dgesini segin.

NAS baglantisini test etmek igin Test 6gesini segin.

Baglanti basarisiz olursa sunucu adini, konum adini, kullanici adini ve parolayi BT yoneticisiyle teyit
edin.

Degisiklikleri uygulamak i¢in sunucuyu yeniden baslatin.

Paylasilan Ag Suruclisini Dizenleme

1.
2.
3.

Panoda Folders (Klasorler) 6gesini segin.
Location (Konum) yolunu diizenleyin ve Save (Kaydet) 6gesini segin.

NAS badglantisini test etmek igin Test 6gesini segin.
Baglanti basarisiz olursa sunucu adini, konum adini, kullanici adini ve parolayi BT yoneticisiyle teyit
edin.

Paylasilan Ag Suricusuni Silme

1.
2.
3.

Panoda Folders (Klasorler) 6gesini segin.
Degistirmek igin Location (Konum) yolunu segin.

Harici sekanslama klasorini silmek igin Delete (Sil) 6gesini segin.
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Ag ve Sertifika Ayarlarini Yapilandirma

Bir lllumina Saha Servis Muhendisi ilk kurulum sirasinda ag ve sertifika ayarlarini yapilandirmak igin
Network Configuration (AJ Yapilandirmasi) ekranini kullanir.

NOT Yalnizca Servis Miihendislerinin ve Yoneticilerin ag ve sertifika ayarlarini degistirme izni vardir.

1. Panoda Configuration (Yapilandirma) dgesini segin.

2. Network Configuration (AJ Yapilandirmasi) sekmesini sec¢in ve ag ayarlarini uygun bigimde
yapilandirin.

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

Sertifika Ayarlarini Yapilandirma

Guvenli Soket Katmani (SSL) sertifikasi, Yerinde Sunucu 6gesinden bir tarayiciya guvenli baglantiya
olanak sunan veri dosyasidir.

1. Asagidaki SSL sertifika ayarlarini yapilandirmak igin Sertifika Yapilandirmasi sekmesini kullanin:

* Laboratuvar E-Postasi-Test laboratuvarindaki iletisim e-postasi (gegerli bir adres bigimi
gerektirir).

*  Kurumun Birimi-Bolum.

* Kurum-Test laboratuvarinin adi.

* Konum-Test laboratuvarinin agik adresi.

* Eyalet-Test laboratuvarinin eyalet konumu.
* Ulke-Test laboratuvarinin bulundugu Ulke.

* Sertifika Parmak izi (SHA1)-Belge tanimlama numarasi.
SHA1, kullanicilarin VeriSeq NIPT Test Yazilimi v2 erisimi sirasinda sertifika uyarilari almamasini
saglar. SHA1 bir sertifika olusturulduktan veya yeniden olusturulduktan sonra gorinir. Daha
fazla bilgi icin Yeniden Sertifika Olusturma, sayfa 32 bdlimune bakin.

2. Yapilan degisiklikleri uygulamak i¢in Save (Kaydet) 6gesine tiklayin.

Ag ve Sunucu Ayarlarini Yapilandirma

NOT Sunucu baglanti hatalarini dnlemek i¢in tim ag ve sunucu ayari degisikliklerini BT ydneticisiyle
koordine edin.

1. Asagidaki ag ve Yerinde Sunucu ayarlarini yapilandirmak igin Network Configuration (Ag
Yapilandirmasi) sekmesini kullanin.

* Statik IP Adresi-Yerinde Sunucu i¢cin atanmis IP adresi.
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* Alt Ag Maskesi-Yerel ag alt ag maskesi.
* Varsayilan Ag Gegici Adresi-Varsayilan yonlendirici IP adresi.

* Sunucu adi-Agdaki Yerinde Sunucu igin referans olarak belirlenen ad (varsayilan olarak yerel
ana makine olarak tanimlanir).

* DNS Son Eki-Atanan DNS son eki.

* Sunucuadi 1 ve 2-DNS sunucusu IP adresleri veya adlari.

* NTP Zaman Sunucusu 1 ve 2-AJ Zaman Protokoli (NTP) zaman eslestirmesi igin sunucular.
* MAC Adresi-Sunucu adi olusturma MAC adresi (salt okunur).

* Saat dilimi-Sunucu yerel saat dilimi.

Girdilerin dogru oldugunu teyit edin ve ardindan sunucuyu yeniden baslatip yapilan degisiklikleri
uygulamak igin Save (Kaydet) 6gesini segin.

/N DIKKAT

Hatall ayarlar sunucuyla baglantiyi engelleyebilir.

Bir Sertifika indirme ve Kurma

VeriSeq NIPT Test Yazilimi v2 igin bir SSL sertifikasi indirmek ve kurmak igin:

1.
2.
3.

Panoda Configuration (Yapilandirma) 6gesini segin.

Certification Configuration (Sertifika Yapilandirmasi) sekmesini segin.

Network Configuration (Ag Yapilandirmasi) ekranindan Download Certificate (Sertifika indir) ogesini

segin.
root_cert.der sertifika dosyasi indirilir.

NOT Dosyayl kaydetmeniz istenirse hatirlayacaginiz bir konum segin. Ya da varsayilan indirme
konumu belirleyin. Bazi tarayicilar dosyayi otomatik olarak bir indirilenler klasériine
kaydeder.

Bilgisayarinizda dosyayi kaydettiginiz klasdre gidin.

root_cert.der dosyasina sag tiklayin ve Install Certificate (Sertifikayi Kur) segenegini belirleyin.
Bir Security Warning (Guvenlik Uyarisi) penceresi goriintllenirse dosyayl agmak igin Open (Ag)
segenedini belirleyin.

Sertifika ige Aktarma Sihirbazi acllir.

Certificate Import Wizard (Sertifikayi ice Aktarma Sihirbazi) Welcome (Hos Geldiniz) penceresinde
Store Location (Depolama Konumu) igin Local Machine (Yerel Makine) ve ardindan Next (ileri)
secgenedini belirleyin.

Place all certificates in the following store (TUm sertifikalari su depolama yerine yerlestir)
segenegdini belirleyin ve Browse... (GOz at...) dUgmesini segin.
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9. Select Certificate Store (Sertifika Depolama Yerini Se¢) penceresinde Trusted Root Certification
Authorities (Glvenilen Kok Sertifika Yetkilileri) ve OK (Tamam) segenegini belirleyin.

10. Certificate Store (Sertifika Depolama Yeri) alaninda Trusted Root Certification Authorities
(Guvenilen Kok Sertifika Yetkilileri) segeneginin goriintulendiginden emin olun ve ardindan Next
(ileri) secenegini belirleyin.

11. Completing the Certificate Import Wizard (Sertifikayi ige Aktarma Sihirbazi Tamamlaniyor)
penceresinde Finish (Bitir) segenegini belirleyin.

12. Bir Security Warning (Glvenlik Uyarisi) penceresi goruntilenirse sertifikayl kurmak icin Yes (Evet)
secenedini belirleyin.

13. Sihirbazdan ¢ikmak icin ige aktarmanin basaril oldugunu belirten iletisim kutusunda OK (Tamam)
segenedini belirleyin.

Yeniden Sertifika Olusturma

NOT Yalnizca Servis Miihendislerinin ve Y&neticilerin sertifikalari yeniden olusturma ve sistemi
yeniden baslatma izni vardir.

Ag veya sertifika ayarlari degistirildikten sonra sertifikayl yeniden olusturmak igin:

1. System Configuration (Sistem Yapilandirmasi) ekranindan Regenerate Certificate (Sertifikayi
Yeniden Olustur) 6gesini segin.

2. Devam etmek igin Regenerate Certificate and Reboot (Sertifikay! Yeniden Olustur ve Yeniden
Baslat) 8gesini secin veya gikmak igin Cancel (iptal Et) 6gesini segin.

Sistem E-Posta Bildirimlerini Yapilandirma

VeriSeq NIPT Test Yazilimi v2, test ilerlemesini ve hatalara ve gerekli kullanici eylemlerine yonelik
uyarilari belirten e-posta bildirimleri gdndererek kullanicilarla iletisim kurar. Sistem tarafindan génderilen
e-posta bildirimleri hakkinda bilgi igin Test Test Yazilimi Bildirimleri, sayfa 78 bdlumune bakin.

istenmeyen e-posta ayarlarinin sunucudan gelen e-posta bildirimlerine izin verdiginden emin olun. E-
posta bildirimleri veriSeg<miisteri e-posta etki alanai> adli bir hesaptan gonderilir; <miisteri
e-posta etki alani>, sunucu kuruldugunda yerel BT ekibiniz tarafindan belirlenir.

E-Posta Abone Listesi Olusturma

E-posta bildirimleri, belirtilen abonelerin bulundugu bir listeye gonderilir.
Asadidaki sekilde bir abone listesi belirtin.

1. Panoda Ayarlar simgesini segin.

2. Email Configuration (E-Posta Yapilandirmasi) 6gesini segin.

3. Aboneler alanina virgtllerle ayrilmis e-posta adreslerini girin.
E-posta adreslerinin dogru girildidini teyit edin. Yazilim e-posta adresi bi¢imini dogrulamaz.
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4. Save (Kaydet) 6gesini segin.

5. Abone listesine gondermek lizere test e-postasi olusturmak igin Send test message (Test mesaj
gdnder) dgesine tiklayin.
E-postanin génderildigini teyit etmek igin e-posta gelen kutunuzu kontrol edin.

NOT Bir test mesajl gdndermeden once Save (Kaydet) digmesini segtiginizden emin olun.
Kaydetmeden 6nce bir test mesaji gdndermek, dedisiklikleri iptal eder.

Yedekleme Sifrelemesini Yapilandirma

VeriSeq NIPT Test Yazilimi v2, yoneticilerin yedeklemeyi sifreleme islevini etkinlestirmesine veya devre
disl birakmasina olanak saglar. Ayrica veri tabani yedeklemeleri igin sifreleme parolasi belirleyebilir ya d
bu parolayi glincelleyebilirler. Bu parola, veri tabani yedeklemesini geri yiklemek i¢in gereklidir. Daha
sonra basvurmak dzere parolayi guvenli bir yerde sakladiginizdan emin olun.

NOT Yalnizca Yoneticiler, veri tabani yedekleme sifrelemesini ayarlama iznine sahiptir.

Yedekleme sifrelemesini asagidaki gibi ayarlayin.

Panoda Ayarlar simgesini segin.

Backup Encryption (Yedekleme Sifrelemesi) secenegini belirleyin.

Encrypt Backups (Yedeklemeleri Sifrele) onay kutusunu segin.

Encryption Password (Sifreleme Parolasi) alanina tercih edilen sifreleme parolasini girin.

Confirm Password (Parolayi Onayla) alanina ayni parolayi girin.

o g s w N =

Save (Kaydet) 6gesini segin.
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Sifrelenmemis Yedekleme Olusturma

VeriSeq NIPT Test Yazilimi yoneticilerin, lllumina Teknik Destek bdlimuntn kullanabilecegi
sifrelenmemis bir yedekleme dosyasi olusturmasina olanak sadlar. Sifrelenmemis yedekleme dosyasi
yalnizca 24 saat tutulur ve ardindan otomatik olarak silinir.

NOT Yalnizca Yoneticiler sifrelenmemis yedekleme olusturma iznine sahiptir.

Sifrelenmemis bir yedeklemeyi asagidaki gibi olusturun.

1. Panoda Ayarlar simgesini segin.

2. Backup Encryption (Yedekleme Sifrelemesi) segenedini belirleyin.

3. Generate Unencrypted Backup (Sifrelenmemis Yedekleme Olustur) dgesini segin.
4

Onay penceresinde Yes (Evet) segenedini belirleyin.
Sifrelenmemis yedekleme talebinin onaylandidi bir ekran istemi goruntdlenir.

5. OK (Tamam) segenegini belirleyin.

VeriSeq NIPT Test Yazihimi Panosuna donlip Recent Activities (En Son Faaliyetler) tablosunu
gorintileyerek sifrelenmemis yedekleme olusturmayi onaylayabilirsiniz. Sifrelenmemis yedeklemenin
basariyla olusturuldugu, yeni bir faaliyet girisiyle onaylanacaktir.

Ag Parolalarini Yapilandirma

Bir Yonetici veya llluminaSaha Servis Mihendisi, A§ Parolalari sayfasini kullanarak Yerinde Sunucu ve
VeriSeq NIPT Solution v2 bilesenleri arasindaki iletisim igin parolalar yapilandirabilir.

/N DIKKAT

Yalnizca Servis Mlhendislerinin ve Yoneticilerin ag parolalarini degistirme izni vardir.

Ag parolalarini asagidaki gibi yapilandirin.

—_

Panoda Ayarlar simgesini segin.
Network Passwords (AJ Parolalari) se¢cenegini belirleyin.

Sequencer Password (Sekans Cihazi Parolasi) alanina, sekanslama cihazlari i¢in bir parola girin.

Bow N

Confirm Password (Parolayi Onayla) alanina parolayi tekrar girin.

/N DIKKAT

Sekanslama galistirmasinin devam ettigi sirada sekans cihazinin parolasinin glincellenmesi
veri kaybina yol agabilir.

5. Save Sequencer Password (Sekans Cihazi Parolasini Kaydet) segenedini belirleyin.
Sunucu, sekanslama cihazi igin parolayl kaydeder. Sunucuya bagl tim cihazlarda bu parolanin
kullanildigindan emin olmak igin bunlari giincelleyin.
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6. Automation Password (Otomasyon Parolasi) alanina VeriSeq NIPT Microlab STAR icin bir parola
girin.

/N DIKKAT

Numune hazirlama devam ederken otomasyon parolasinin glincellenmesi veri kaybina yol
acabilir.

ML STAR i¢in otomasyon parolasini yalnizca lllumina Saha Servis Muhendisleri
glncelleyebilir. Sunucuda depolanan parolayl web arayilizi aracilidiyla degistirmeden
once, lllumina Saha Servisi ekibinin bir Gyesinin sitenizi ziyaret ettiginden ve ML STAR
parolasini giincellediginden emin olun. ML STAR Uzerinde glincelleme yapmadan sunucu
web araylzundeki parolayi glincellerseniz sistemi kullanilamaz héle getireceksiniz.

7. ML STAR Confirm Password (Parolayi Onayla) alanina parolay! tekrar girin.

8. Save Automation Password (Otomasyon Parolasini Kaydet) segenegini belirleyin.
Sunucu, ML STAR igin parolayi kaydeder. Sunucuya hélihazirda bagl tim ML STAR cihazlarda bu
parolanin kullanildigindan emin olmak i¢in bunlari gtincelleyin.

Oturumu Kapatma

* Ekranin sag Ust kdsesindeki kullanici profili simgesini segin ve ardindan Log Out (Oturumu Kapat)
Ogesine tiklayin.

Analiz ve Raporlama

Sekanslama verileri toplandiktan sonra, bunlarin gogullamasi ¢ézulir, FASTQ bigimine déndstaruldr,
referans genoma hizalanir ve andploidi tespiti agisindan analiz edilir. Bu bélimde, herhangi bir numune
igin belirlenen gesitli metrikler agiklanmaktadir.

Cogullama C6zme ve FASTQ Olusturma

BCL formatinda saklanan sekanslama verileri, bcl2fastq dontstirme yazihimi araciidiyla islenir.
bcl2fastq donistirme yazilimi, verilerde godullama ¢ézme islemi yapar ve BCL dosyasini asadi akis
analizi igin standart FASTQ dosya bigimlerine donusturlr. Her bir sekanslama galistirmasiicin VeriSeq
NIPT Test Yazilimi bir numune sayfasi olusturur (SampleSheet.csv). Bu dosya, numune hazirlama islemi
sirasinda yazilima saglanan (yaziim API'si kullanarak) numune bilgilerini igerir. Bu numune sayfalari,
galistirma hakkinda bilgilerin ve belirli bir akis hlicresinde islenen numunelere yonelik tanimlayicilarin
bulundugu bir baslik igerir.

Asagidaki tablo, numune sayfasi verilerinin ayrintilarini sunar.
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/N DIKKAT

Bu numune sayfasi dosyasini degistirmeyin veya diizenlemeyin. Sistem tarafindan olusturulur

ve Uzerinde degisiklik yapilmasi, hatall sonug ya da basarisiz analizler gibi akista olumsuz

etkilere neden olabilir.

Sutun Adi
SamplelD
SampleName
Sample_Plate
Sample_Well
[7_Index_ID
index
I5_Index_ID
index2
Sample_Project

SexChromosomes

SampleType

Aciklama

Numune tanimlama numarasi.

Numune adi. Varsayilan: SamplelD ile aynidir

Belirli bir numune igin plaka tanimlamasi. Varsayilan: bos.

Belirli bir numune i¢in plaka Gzerindeki kuyu tanimlama numarasi.
ilk dizin adaptérii tanimlama numarasi.

Birinci adaptorin nukleotid sekansi.

ikinci adaptdriin tanimlama numarasi.

ikinci adaptériin niikleotid sekansi.

Belirli bir numune igin proje tanimlamasi. Varsayilan: bos.

Cinsiyet kromozomlariyla ilgili analiz. Asagidakilerden biridir:

o Evet-Cinsiyet kromozomu anéploidisi ve cinsiyet raporlamasi talep
edildi.

« Hayir-Cinsiyet kromozomu andploidisi ve cinsiyet raporlamasi talep
edilmedi.

» SCA-Cinsiyet kromozomu anoploidisi raporlamasi talep edildi, cinsiyet
raporlamasi talep edilmedi.

Numune turd. Asagidakilerden biridir:

Tekiz—-Tek embriyolu gebelik.

ikiz—-Cok embriyolu gebelik.

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

Sekanslama KK

Sekanslama KK metrikleri, analizin basarisiz olmasina neden olmasi mimkun akis hlicrelerini tanimlar.

Kiime yogunlugu, ylizde okumasi gegis filtresi (PF), prefaz ve fazlama metrikleri genel sekanslama verisi

kalitesini aciklar ve bunlar birgok yeni nesil sekanslama uygulamasinda ortaktir. Ongériilen hizalanmis

okuma metrikleri, sekanslama derinliginin akis hicresi seviyesini tahmin eder. DUsuk kaliteli veri

ongorulen hizalanmis okuma metrigini gegemezse galistirma sonlandirilir. Daha fazla bilgi igin bkz.

Sekanslama KK Metrikleri ve Sinirlari, sayfa 45.
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Fetal Fraksiyon Tahminleri

Fetal fraksiyon (FF), plasentadan tiretilen maternal kan numunesindeki hiicresiz, dolasimdaki DNA
ylzdesini ifade eder. VeriSeq NIPT Test Yazilimi, FF tahmini hesaplamak igin hem cfDNA fragman
boyutu dagilimindan elde edilen bilgileri hem de maternal ve fetal cfDNA arasindaki genom kapsami
farkliliklarini kullanir.”

Nihai Puanlamada Kullanilan istatistikler

TuUm kromozomlar igin gift sonlu sekanslama verileri referans genom (HG19) ile hizalanir. Benzersiz,
tekrarlamayan, hizalanmis okumalar 100 kb'lik kutularda toplanir. ilgili kutu sayilari GC biasi igin ve daha
once belirlenen bolgeye 6zel gen kapsamina gore ayarlanir. Bunun gibi normallestirilmis kutu sayilari
kullanilarak, andploididen etkilenmis olabilecek kapsam bolgelerinin otozomlarin geri kalaniyla
karsilastirilmasiyla her bir otozoma iligkin istatistiksel puanlar tiretilir. Her bir numune igin logaritmik
olabilirlik orani (LLR), bu kapsam bazli puanlar ve tahmini FF dikkate alinarak hesaplanir. LLR,
gozlemlenen kapsam ve FF g6z 6niinde bulundurularak bir numunenin etkilenmis olma olasiligina karsin
gozlemlenen ayni kapsam g6z 6niinde bulundurularak bir numunenin etkilenmemis olma olasiligidir. Bu
oranin hesaplanmasi FF’deki tahmini belirsizligi de dikkate alir. Sonraki hesaplamalar i¢in oranin dogal
logaritmasi kullanilir. Test Yazilimi, andploidinin saptanmasi igin her bir hedef kromozom ve hedef
numune i¢in LLR'yi degerlendirir.

X ve Y kromozomlarina yénelik istatistikler, otozomlar i¢in kullanilan istatistiklerden farkhdir. Kiz olarak
tanimlanan fetusler igin SCA aramalarinda LLR ve normallestiriimis kromozal degerin siniflandirma
mutabakatinin saglanmasi gereklidir.” [45,X] (Turner sendromu) igin ve [47,XXX] icin 6zel LLR puanlari
hesaplanir. Erkek olarak tanimlanan fetiislere yonelik olarak [47,XXY] (Klinefelter sendromu) veya

[47 XYY] igin SCA aramalari X ve Y kromozomlari igin normallestiriimis kromozom degerleri (NCV_X ve
NCV_Y) arasindaki iligskiye dayandirlabilir. NCV_X degerinin 6ploid kiz numuneleri i¢in gdzlemlenen
aralikta oldugu erkek fetlislere ait numuneler [47,XXY] olarak adlandirilabilir. NCV_X dederi 6ploid erkek
numunelerine ydnelik gdzlemlenen aralikta olan ancak Y kromozomunun yuksek temsil edildigi erkek
numunelere ait numuneler [47,XYY] olarak adlandirilabilir.

BazI NCV_Y ve NCV_X degerleri sistemin SCA tayini yapma yetenegini asar. Bu numuneler XY
siniflandirmasi agisindan Rapor Edilemez sonucu dretir. Tim diger KK metriklerinin basarili olmasi
durumunda bu numuneler igin yine de otozomal sonuglar sunulur.

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

2Bianchi D, Platt L, Goldberg J et al. Genome-Wide Fetal Aneuploidy Detection by Maternal Plasma
DNASequencing. Obstet Gynecol. 2012;119(5):890-901. doi:10.1097/a0g.0b013e31824fb482.
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Analiz KK

Analitik KK metrikleri, analiz sirasinda hesaplanan metriklerdir ve beklenen davranistan ¢cok fazla sapan
numuneleri tespit etmek igin kullanilir. Bu metriklerde basarisiz olan numunelere ydnelik veriler
glvenilmez olarak varsayilacak ve basarisiz olarak isaretlenecektir. Numuneler bu metriklerin beklenen
araliklarinin disinda sonuglar verdiginde NIPT Raporunda bir uyari ya da basarisizlik nedeni olarak KK
nedeni sunulur. Bu KK nedenleri hakkinda daha fazla bilgi i¢in bkz. KK Nedeni Mesajlari, sayfa 59.

NTC Numuneleri KK

VeriSeq NIPT C6zUm, galistirmanizin bir pargasi olarak NTC numunelerinin eklenmesine olanak sunar.
ML STAR 24 numunelik ve 48 numunelik seriler igin galistirma basina en fazla 2 NTC ve 96 numunelik
seriler i¢in en fazla 4 NTC olusturabilir. Kag NTC numunesinin eklendigine bakilmaksizin, yazihm her bir
havuz basina her numune igin minimum ortalama 4.000.000 eslenen benzersiz par¢acidi denetler. Bu
nedenle, her bir havuza 2 NTC numunesinden fazlasini eklemeyin. Daha fazla bilgi igin bkz. Sekanslama
KK Metrikleri ve Sinirlari, sayfa 45.

NTC numuneleri igin KK durumlari sunlardir:

* NTC numunesi isleme-Bir NTC numunesi islenirken, numuneye yonelik kapsam NTC igin beklendigi
Uzere dlslk oldugunda PASS QC (BASARILI KK) sonucu uygular.

* NTC olarak hasta numunesi-NTC olarak isaretlenmis bir hasta numunesi islendiginde, ylksek
kapsam saptanir. Numune NTC olarak isaretlendiginden, yazilim numune KK durumunu su nedenle

FAIL (BASARISIZ) olarak isaretler: NTC SAMPLE WITH HIGH COVERAGE (YUKSEK KAPSAMLINTC
NUMUNESI).

Plaka Seviyesi Kontaminasyonu

Analiz sonuglarinda plaka seviyesinde kontaminasyon, KK'yi gegen bir havuzdaki gegerli, NTC olmayan
her bir numune i¢in Y kromozomunun varligi tanimlanarak saptanir.

Gegersiz numuneler harig tutulur, glinkli Y kromozomunun varhdina dair dogru bir gosterge sadlamak
icin sonuglarina guvenilemez. Bu numuneler igin saptanan okumalar plaka disi seviye kontaminasyonunu
gésterdiginden, NTC'ler harig tutulur. istisnalar NIPT raporunda ayri olarak belirtilir.

Bir havuzda plaka seviyesi kontaminasyonu saptanmasi durumunda, e-posta bilgilendirme sistemi
araciligiyla ve Web Ul'deki Alerts (ikazlar) glinliigi ile kullanici bilgilendirilir. Galistirma daha fazla
islenmeyecek ve NIPT ve Ek raporlar olusturulmayacaktir.

VeriSeq Onsite Server v2

VeriSeq Onsite Server v2, Linux tabanl bir igletim sistemi ¢alistirir ve yaklasik 7,5 TB veri depolama
kapasitesi saglar. Her sekanslama galistirmasi igin veri boyutunun 25 GB oldugu varsayilirsa sunucu
maksimum 300 ¢alistirma depolayabilir. Minimum depolama kapasitesi kalmadiginda otomatik bir
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bildirim dlzenlenir. Sunucu, Yerel Aga kurulur.

Yerel Disk

VeriSeq NIPT Test Yazilimi, Yerinde Sunucu tzerinde kullanici tarafindan kullanilabilecek 6zel klasorler
olusturur. Bu klasorler Samba paylasim protokoll kullanilarak yerel ag Uzerindeki herhangi bir is
istasyonu veya dizUstU bilgisayara eslenebilir.

Klasor Adi Aciklama Erisim
Girdi Sunucuya eslenen yeni nesil sekanslama sistemi tarafindan olusturulan Okuma ve
sekanslama verilerini igerir. yazma.
Cikti Yazilim tarafindan olusturulan tim raporlariigerir. Salt
okunur.
Yedekleme  Veritabani yedeklemeleriniigerir. Salt
okunur.

NOT Yerel diskin eslenmesi Sunucu Mesaj Blogu (SMB) protokoliine dayanir. Yazilim su anda SMB2
ve sonraki surumlerini desteklemektedir. Sunucu i¢in SMB imzalama gereklidir. Eslediginiz
cihaz (dizustu bilgisayar/is istasyonu) tzerinde bu versiyonlari etkinlestirin.

Yerel Veri Tabani

VeriSeq NIPT Test Yazilhimi, kitaplik bilgisinin, sekanslama galistirmasi bilgisinin ve analiz sonuglarinin
bulundugu yerel veri tabanini muhafaza eder. Veri tabani VeriSeq NIPT Test Yazilimiigin ayrilmaz bir
pargadir ve kullanici tarafindan erigilemez. Sistem, veri tabaninin Yerinde Sunucu lzerinde
yedeklenmesi igin otomatik bir mekanizmaya sahiptir. Asagidaki veri tabani islemlerine ek olarak
kullanicilarin veri tabanini dizenli olarak harici bir konuma yedeklemesi tesvik edilir.

* Veri tabani yedekleme-Veri tabaninin bellek kopyasi saatlik, guinlik, haftalik ve aylik diizende
otomatik olarak kaydedilir. Saatlik yedeklemeler gunlik yedekleme olusturulduktan sonra silinir. Ayni
sekilde, haftalik yedeklemeler hazir oldugunda glinlik yedeklemeler silinir. Haftalik yedeklemeler
aylk yedeklemenin olusturulmasinin ardindan silinir ve yalnizca bir aylik yedekleme tutulur. Tavsiye
edilen uygulama, yedek klasoriinu yerel NAS'de tutabilecek otomatik bir komut dizisi olusturmaktir.
Bu yedeklemelere girdi ve ¢ikti klasorleri dahil edilmez.

NOT VeriSeq NIPT Test Yazilimi v2 veri tabani yedekleme igin sifreleme segenedi sunar. Daha
fazla bilgii¢in bkz. Yedekleme Sifrelemesini Yapilandirma, sayfa 33.
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* Veri tabani geri yiikleme-Veri tabani belirtilen herhangi bir yedekleme anlik gériintlisiinden geri
ylklenebilir. Geri ylkleme islemi yalnizca lllumina Saha Servis Mihendisleri tarafindan yapilir.
Sifrelenmis bir yedeklemeyi geri yliklemek igin sifreleme parolasi saglanmalidir. Parola, yedekleme
sirasinda gegerli olan parola olmalidir.

* Veri yedekleme-Yerinde Sunucu sekanslama galistirmalari i¢cin ana depolama noktasi olarak
kullanilabilir olsa da yalnizca yaklasik 300 ¢alistirma depolayabilir. Bagka bir uzun vadeli depolama
cihazina veya NAS'ye yedekleme yapan ve surekli olarak galisan otomatik bir veri yedekleme diizeni
ayarlayabilirsiniz.

* Bakim-Veri yedekleme disinda, Yerinde Sunucu kullanicinin herhangi bir bakim gergeklestirmesini
gerektirmez. VeriSeq NIPT Test Yazilimi veya Yerinde Sunucu igin giincellemeler lllumina Teknik
Destek bolimu tarafindan saglanir.

Verileri Argivieme

Girdi ve ¢ikti dizinlerini arsivieme yontemini belirlemek i¢in yerel BT tesis arsivleme politikaniza bakin.
VeriSeq NIPT Test Yazilimi, girdi dizininde kalan disk alaniniizler ve kalan depolama kapasitesi 1 TB'In
altina dustiginde e-posta yoluyla kullanicilari bilgilendirir.

Veri depolama igin Yerinde Sunucu kullanmayin. Verileri Yerinde Sunucu i¢ine aktarin ve dizenli bir
programa gore arsivleyin.

cfDNA analizi is akisiyla uyumlu tipik bir sekanslama galistirmasi yeni nesil sekanslama sistemi
galistirmalarii¢in 25-30 GB gerektirir. Gergek ¢alistirma klasori boyutu nihai kiime yogunluguna baglidir.

Verileri yalnizca sistem bos oldugunda ve hic¢bir analiz veya sekanslama g¢alistirmasi yapiimadigi sirada
arsivleyin.

Harita Sunucusu Suruculeri

Yerinde Sunucu, Microsoft Windows bulunan herhangi bir bilgisayara bagimsiz olarak eslenebilecek (g
klasore sahiptir:

* girdi-Sekanslama verisi klasorlerine esler. Sekanslama sistemine bagli bilgisayara tanitin. Girdi
klasdrune veri akisi igin sekanslama sistemini yapilandirin.

* ¢ikti-Sunucu analizi raporlarina ve test islemi raporlarina esler.

* yedekleme-Veri tabani yedekleme dosyalarina esler.

NOT Yalnizca aktif Servis Mihendislerinin ve Yoneticilerin sunucu suricdulerini esleme izni vardir.

Her klasoru asagidaki sekilde eslestirin.
1. Yerinde Sunucu alt agina bagh bir bilgisayarda oturum agin.

2. Computer (Bilgisayar) 6gesine sag tiklayin ve Map network drive (Ag surliclisiini eslestir) 6gesini
segin.
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Sdrucl asagi acilir listesinden bir harf segin.
Klasor alanina \\<VeriSeq Onsite Server v2 IP address>\<folder name> girin.
Ornegin: \\10.50.132.92\input.

5. VeriSeq NIPT Test Yazihimi v2 kullanici adini ve parolasini (aktif ydnetici olarak) girin. Basariyla
eslenen klasorler bilgisayara tanitiimis olarak gorinir. Yoneticinin roll, aktif durumu ya da parolasi
degisirse eslenen sunucunun aktif baglantisi sonlandirilir.

Basariyla eslenen klasaorler bilgisayara tanitiimis olarak gorindar.

NOT Yerel diskin eslenmesi Sunucu Mesaj Blogu (SMB) protokoliine dayanir. Yazilim su anda SMB2
ve sonraki surumlerini desteklemektedir. Sunucu i¢in SMB imzalama gereklidir. Eslediginiz
cihaz (dizustu bilgisayar/is istasyonu) tzerinde bu versiyonlari etkinlestirin.

Sunucuyu Yeniden Baslatma

NOT Yalnizca Servis Mlhendislerinin ve Yoneticilerin sunucuyu yeniden baslatma izni vardir.

Sunucuyu yeniden baslatmak igin:
1. Settings (Ayarlar) asadi acilir listesinden Reboot Server (Sunucuyu Yeniden Baslat) 6gesini segin.
2. Sistemiyeniden baslatmak icin Reboot (Yeniden Baslat) 6gesini se¢in veya yeniden baslatmadan
¢ikmak igin Cancel (Iptal Et) 6gesine tiklayin.
3. Sunucuyu kapatmak igin bir neden girin.
Neden, sorun giderme amaglari i¢in kaydedilir.

/N DIKKAT

Yeniden baslatma sirasinda sekanslama ¢alismasi veya numune hazirlama etkin olmamalidir.
Bunu yapmak veri kaybina yol agabilir. Sistemi yeniden baslatmak birka¢ dakika surebilir.
Laboratuvar etkinliginizi yeniden baslatma etrafinda planlayin.

Gl¢c Donguleme

ML STAR ve gevre birimleri, drnedin PC icin gli¢ donglleme, sorunsuz galismayi saglamak ve sistem
hatalarini 6nlemek igin 6nemli bir bakim adimidir. Ayrica pompa veya CPAC sistemleri gibi ¢cevre
birimlerini kapatmak igin is akisinin sonundaki 6nemli bir adimdir. Gereksiz gug kullanimini ve potansiyel
sorunlari dnlemek i¢in kullanimdan sonra sistemi gece boyunca agik birakmayin.
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Sunucuyu Kapatma

NOT Yalnizca Servis MUhendislerinin ve Ydneticilerin sunucuyu kapatma izni vardir.

Yerinde Sunucu sunucusunu kapatmak igin:
1. Settings (Ayarlar) asadi agilir listesinden Shut Down Server (Sunucuyu Kapat) dgesini segin.

2. Yerinde Sunucu 6gesini kapatmak igin Shut Down (Kapat) 6gesini veya kapatmadan ¢ikmak igin
Cancel (iptal) 6gesini segin.

3. Yerinde Sunucu 6gesini kapatmak igin bir neden girin.
Neden, sorun giderme amaglariigin kaydedilir.

/N DIKKAT

Sunucu kapatilirken sekanslama galismasi veya numune hazirlama aktif olmamalidir. Bunu
yapmak veri kaybina neden olabilir.

Beklenmeyen Kapatmadan Kurtarma

Analiz islemi sirasinda gl kesintisi yasanmasi veya kullanicinin yanlislikla kapatmasi durumunda sistem
asagidakileri yapar:

* Onyiiklemeden sonra otomatik olarak VeriSeq NIPT Test Yazilimi yeniden baslatir.

* Analiz galistirmanin basarisiz oldugunu anlar ve islenmek lGizere kuyruga alinmasi igin galistirmayi
yeniden gonderir.

* Analiz basaril bir sekilde tamamlandiginda ¢ikti olusturur.

NOT Analiz basarisiz olursa VeriSeq NIPT Test Yazilimi sistemin islemi en fazla 3 kez analiz i¢in
yeniden gondermesine izin verir.

Cevresel Hususlar

Asagidaki tabloda Yerinde Sunucu i¢in ortam sicakligina iliskin hususlar gosterilmektedir. Bu hususlar
ML STAR igin gegerli degildir.

Rakim Calisma Ortam Sicakhg Calisma Disi Ortam Sicakhdi

Deniz Seviyesi 10°Cila40-°C 0°Cilae0°C

+10.000 feet 0°Cila30°C -10°Cila 50 °C
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Atik Elektrikli ve Elektronik Ekipman (WEEE) Direktifi ve yonetmelikleri kapsaminda elektronik ekipmanin
bertarafi hakkinda bilgi https://support.illumina.com/weee-recycling.html lllumina adresindeki web
sitesinde verilmistir.
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KK Metrikleri

Miktar Tayini KK Metrikleri ve Sinirlari

Metrik

standard_r_squared

standard_slope

cen_library_pg_ul

median_ccn_pg_ul

Aciklama Alt Sinir
Olgiin egrisi 0,980
modelinin r kare

degeri.

Olgiin egrisi 0,95
modelinin egimi.

izin verilen Gecerli
maksimum Degil
numune

konsantrasyonu.

Serideki tim 16 pg/ul

numuneler igin
hesaplanmig
medyan
konsantrasyon
degeri.

Belge No. 1000000067940 v09
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Ust Sinir

Gegerli
Degil

1,15

1000
pg/ul

Gegerli
Degil

Gerekce

Log-log alandaki zayif
dogrusalligi gésteren
Ol¢ln egrisi modelleri
gercek numune
konsantrasyonlarinin iyi
ongorucduleri degildir.

Beklenen performans
bantlarinin digina egimli
Olgun egrisi modelleri
glivenilmez bir modeli
belirtir.

Spesifikasyonlariasan,
hesaplanmis DNA
konsantrasyonlarina
sahip numuneler asiri
genomik DNA
kontaminasyonu ifade
eder.

Uygun hacimli bir
sekanslama havuzu, fazla
saylida asiri derecede
seyreltiimis numunelere
sahip olamaz. Yiksek
sayida seyreltilmis
numunelerin bulundugu
seriler numune hazirlama
isleminin basarisizhdini
belirtir.
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Sekanslama KK Metrikleri ve Sinirlari

Metrik

cluster_
density

pct_pf

prefaz

fazlama

predicted_
aligned_
reads

Aciklama

Sekanslama
kiimesi
yogunlugu.

Saflik filtresini
gegen okuma
ylzdesi.

Prefaz
fraksiyonu.

Fazlama
fraksiyonu.

Her numune igin
benzersiz olarak

eslenen
parcaciklarin

tahmini ortalama

sayisl.
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Alt Sinir

152.000/mm?

2%50

Gegerli Degil

Gegerli Degil

24.000.000

Ust Sinir
338.000/mm?

Gegerli Degil

<0,003

<0,004

Gegerli Degil

Gerekge

Dlsuk kiime
yogunluguna sahip
akis hicresi yeterli
okuma Uretmez. Asiri
kimelenmis akis
hicreleri genellikle
dusik kaliteli
sekanslama verisi
dretir.

Asiri dislk %PF
degerine sahip akis
hiicreleri anormal baz
temsiline sahip olabilir
ve muhtemelen PF
okumalariyla ilgili
sorunlari belirtir.

VeriSeq NIPT Solution
v2 i¢in ampirik olarak
optimize edilmis
tavsiyeler.

VeriSeq NIPT Solution
v2 igin ampirik olarak
optimize edilmis
tavsiyeler.

Normal poptlasyon
genelinde minimum
g6zlemlenen NES
olarak belirlenir.
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Sistem Raporlari

Giris

VeriSeq NIPT Test Yazilimi asagidaki rapor kategorilerini olusturur:

* Sonug ve bildirim raporlari.

* islem raporlari.

Bir rapor bilgilendirici veya eyleme gegirilebilir olabilir.

* Bilgi amagh-Testin ilerleyisi hakkinda bilgi saglayan ve belirli bir adimin tamamlandigini teyit etmede

kullanilabilecek islemle ilgili rapor. Rapor ayrica KK sonuglari ve kimlik numaralari gibi bilgiler de
saglar.

* Eyleme yonelik-Bir sistem olayi veya kullanici eylemi tarafindan tetiklenen, kullanicinin ilgisini
gerektiren asenkron rapor.

Bu bdlum her bir raporu agiklamakta ve LIMS entegrasyonu igin rapor ayrintilarini saglamaktadir.

Cikti Dosyalari

VeriSeq NIPT Test Yazilimi raporlari, salt okunur Cikti klasori olarak kullanici strlictsline eslenen
Yerinde Sunucu dahili sabit surtictsiinde olusturulur. Her rapor, dosyanin degistirildigini dogrulamak igin
kullanilan ilgili standart MD5 saglama dosyasiyla birlikte olusturulur.

Tdm raporlar, sekmeyle ayrilmis olarak diiz metin formatindadir. Raporlari herhangi bir metin
dizenleyiciyle veya Microsoft Excel® gibi tablolanmis veri programiyla agilabilir.

Rapor Dosyasi Yapisi

VeriSeq NIPT Test Yazilimi raporlari Output (Cikti) klaséri altina 6zel bir yapida kaydeder.
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Sekil 4 VeriSeq NIPT Test Yazilimi Rapor Klasorl Yapisi

Cikti Seri Adi I
NIPT Raporu

NIPT Raporu
(Havuz B)

Girdi

Yedekleme

(HavuzA)  —

islem basariyla tamamlandiginda
olusturulan rapor

iptal etme/gecgersiz kilma eylemi

Kullanici tarafindan diizenlenen asenkron

Numune
Gegersiz
Kilma

Numune
Iptali

Havuzu

Yeniden Test
Etme Talebi

ProcessLogs

Seri Kitaplk
Baslatma Numunesi

Kitaplk
Reaktifi

Kitaplk
Laboratuvar
Donanimi

Kitaphk
Miktar
Tayini

Kitaplik islem
Giinlugii

| I

Havuz Sekanslama

Raporu Raporu Basarieg
(Havuz A) (Havuz A) Pl
Havuz Sekanslama
Raporu Raporu
(Havuz B) (Havuz B)

VeriSeq NIPT Test Yazilimi, Seri Adiklasoériine raporlari asagidaki dlizende kaydeder:

Ana klasor (Seri Adi klasori)-Sonugclari sunan veya LIMS tarafindan olusturulan e-posta

bildirimleriyle iligkili raporlariigerir. Ayrintilar igin bkz. Sonuc ve Bildirim Raporlari, sayfa 52.

Tim raporlara ait bir liste icin bkz. Sistem Raporlarinin Ozeti, sayfa 48.

Belge No. 1000000067940 v09
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Seri Gegersiz
Kilma

Havuz
Gegersiz
Kilma |

ProcessLogs klasérii-islemle ilgili raporlari icerir. Ayrintilar igin bkz. islem Raporlari, sayfa 68.
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Sistem Raporlarinin Ozeti

Rapor Adi

NIPT Raporu, sayfa 52

Tamamlayici Rapor, sayfa
61

Numune Gecersiz Kilma
Raporu, sayfa 66

Numune Iptali Raporu,
sayfa 67

Havuz Yeniden Test Talebi
Raporu, sayfa 68

Seri Basglatma Raporu,
sayfa 68

Seri Gegersiz Kilma
Raporu, sayfa 69

Kitaplik Numunesi Raporu,
sayfa 70

Kitaplik Reaktifi Raporu,
sayfa 71

Kitaplik Laboratuvar
Donanimi Raporu, sayfa 72

Rapor
Turd

Eyleme
Yonelik

Eyleme
Yonelik
Eyleme

Yonelik

Eyleme
Yonelik

Eyleme
Ydnelik
Bilgi
Amagli
Bilgi
Amaclh
Bilgi
Amagli
Bilgi
Amagli
Bilgi
Amagli

Rapor
Birimi
Havuz/akis
hicresi

Havuz/akis

hicresi

Numune

Numune

Havuz

Seri

Seri

Seri

Seri

Seri

Rapor Dosyasi Adi Formati

<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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Rapor Adi

Kitaplik Miktar Tayini
Raporu, sayfa73

Kitaplik [slem Glinliig,
sayfa73

Havuz Raporu, sayfa 75

Havuz Gegersiz Kilma
Raporu, sayfa 75

Sekanslama Raporu, sayfa
76

Basarisiz Analiz Raporu,
sayfa 77

Rapor
Tird
Bilgi
Amagli
Bilgi
Amagli
Bilgi
Amagli
Bilgi
Amach
Bilgi
Amagli
Bilgi
Amagli

Rapor
Birimi

Seri

Seri

Havuz

Havuz

Havuz/akis

hicresi

Havuz/akis
hlcresi

Rapor Dosyasi Adi Formati

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

ProcesslLogs/<batch_name>_<pool_barcode>_pool_invalidation_
report_<YYYYMMDD_hhmmss>.tab

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

ProcessLogs/<batch_name>_<pool_barcode>_analysis_failure_report_
<YYYYMMDD_hhmmss>.tab
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Rapor Olusturma Olaylar!

Rapor
NIPT Raporu

Tamamlayici
Rapor

Numune Gegersiz
Kilma

Numune iptal
Etme

Havuzu Yeniden
Test Etme Talebi

Seri Baslatma

Seri Gegersiz
Kilma

Kitaplik Numunesi

Kitaplik Reaktifi

Kitaplk
Laboratuvar
Donanimi

Aciklama

Basarili analiz ¢alistirmasinin nihai sonuglarini igerir.

Basarili analiz galistirmasina iliskin tamamlayici sonuglari igerir.

Gecersiz kilinan numune hakkinda bilgi igerir.
iptal edilen numune hakkinda bilgi igerir.

Mevcut bir seriden olusturulabilecek ikinci havuzu belirtir.
Havuz yeniden test durumu hakkinda bilgi igerir. !

Yeni seri isleminin basladigini belirtir.
Kullanici tarafindan baslatilan gegersiz kilinmis seri hakkinda
bilgi igerir.

Serideki tim numuneleri listeler.

Kitaplik islem reaktifi bilgileri igerir.

Kitaplik islem laboratuvar donanimi bilgileri igerir.

Olusturma Olayi

Sekanslama galistirmasi analizi
tamamlanir.

Sekanslama galistirma analizi ve
NIPT raporunun her ikisi de
tamamlanir.

Kullanici bir numuneyi gegersiz kilar.

Kullanici bir numuneyi iptal eder.

Kullanici bir havuzu gegersiz kilar.

Kullanici yeni bir seri baslatir.

Seri gecgersiz kilinir.

Seri gegersiz kilinir.

Kitaplik Hazirlama yontemi tamamlanir.

Seri miktar tayini basarisiz.

Seri gegersiz kilinir.

Kitaplik Hazirlama yontemi tamamlanir.

Seri miktar tayini basarisiz.

Seri gegersiz kilinir.

Kitaplik Hazirlama yontemi tamamlanir.

Seri miktar tayini basarisiz.
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Rapor

Kitaplik Miktar
Tayini

Kitaplik islem
Gunlugu

Havuz

Havuz Gegersiz
Kilma

Sekanslama

Basarisiz Analiz

T Kullanici, maksimum havuz sayisini asmamis gegerli seriden bir havuzu gegersiz kilar.

Aciklama

Kitaplik miktar tayini test sonuglarini igerir.

Kitaplik islemi sirasinda gergeklestirilen adimlari igerir.

Numune havuzlama hacimlerini igerir.

Kullanici tarafindan baslatilan gegersiz kilinmis havuz
hakkinda bilgi igerir.

Sekanslama KK sonuglariniigerir.

Basarisiz havuz igin analiz bilgilerini igerir.

Olusturma Olay!

» Serigecgersiz kilinir.
» Kitaplik Hazirlama yontemi tamamlanir.
» Seri miktar tayini basarisiz.

» Serigecgersiz kilinir.

» Kitaplik Hazirlama yontemi tamamlanir.
» Seri miktar tayini basarisiz.

o Seriiglemi tamamlanir.

» Havuzlama yontemi tamamlanir.

« Kullanici bir havuzu gegersiz kilar.

* Sekanslama KK basarili.
» Sekanslama basarisiz.
* Sekanslama zaman asimina ugrar.

o Sekanslama galistirmasi analizi
basarisiz olur.
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Sonug ve Bildirim Raporlari
NIPT Raporu

VeriSeq NIPT Test Yazilimi v2 igin NIPT Raporu havuzdaki her bir numune igin satir basina bir numune olarak bigimlendirilmis kromozom
siniflandirma sonuglarini igerir.

Situn Aciklama On Ayar Degeri Secenekleri Tird Diizenli ifade
batch_name Seriadl. Gegerli degil. metin Aa-zA-70-9_-1{1,36}$
sample_ Benzersiz numune Gegerli degil. metin Aa-zA-70-9_-1{1,36}$
barcode barkodu.
sample_ Laboratuvar Asagidakilerden biridir: enum On Ayar Degeri
type kullanici veya e Tekiz-Tek embriyolu gebelik. Secgeneklerinde belirtilen

toplama « Ikiz-Cok embriyolu gebelik. degerler.

noktasindan » Kontrol-Bilinen cinsiyet ve andploidi siniflandirmasi kontrol numunesi.

saglanan numune « NTC-Sablonsuz kontrol numunesi (DNA yok).

tiirdi bilgileri. « Belirtiimemis—Bu numune igin numune tird saglanmadi.

Anoéploidi

siniflandirmasini,

anoploidi

raporlamasini ve
KK kriterlerini
belirler.
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Sutun

sex_chrom

screen_type

flowcell

Aciklama

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

Tarama tiru.

Sekanslama akis
hilicresi barkodu.

On Ayar Degeri Segenekleri

Asagidakilerden biridir:

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

» Hayir-Cinsiyet kromozomu andploidisi ve cinsiyet raporlamasi talep
edilmedi.

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

« Belirtiimemis—Bu numune igin cinsiyet kromozomu raporlama
segenedi saglanmadi.

NIPT Raporu kiiglk harflerle evet, hayir ve sca de@erlerini gosterir.

Asagidakilerden biridir:

* Temel-13.,18. veya 21. kromozomlari tarama.

* Genom geneli- Tim genomu tarama.

 Belirtiimemis- Bu numune i¢in tarama turl saglanmadi.

NIPT Raporu kiiglk harflerle temel ve genom geneli dederlerini gosterir.

Gegerli degil.

Tiru

enum

metin

metin

Diizenli ifade

On Ayar Degeri
Seceneklerinde belirtilen
degerler.

On Ayar Degeri
Secgeneklerinde belirtilen
degerler.

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

class_sx

class_auto

Aciklama

Cinsiyet
kromozomu
anoploidi
siniflandirmasi.

Otozomlarda
anoploidi
siniflandirmasi.
Numune igin
segilen tarama
tlrdnde bir anomali
varsa ANOMALI
SAPTANDI olarak
raporlanir.

On Ayar Degeri Segenekleri Tird

Secilen numune tirl ve cinsiyet kromozomu raporlama segenegine bagli

olarak asagidakilerden biri: SX

Asagidakilerden biridir:

ANOMALY DETECTED (ANOMALI SAPTANMADI)-Anormallik
ayrintilari igin anomali_tanimini gérintuleyin.

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

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

NO ANOMALY DETECTED - XY (ANOMALI SAPTANMADI - XY)-
Erkek fetis ile negatif numune.

NOT REPORTABLE (RAPORLANABILIR DEGIiL)-Yazilim cinsiyet
kromozomunu rapor edemedi.

NO CHR Y PRESENT (Y KROM MEVCUT DEGIL)-Y kromozomu
saptanmayan ikiz gebelik.

CHR Y PRESENT (Y KROM MEVCUT)-Y kromozomu saptanan ikiz
gebelik.

CANCELLED (iPTAL EDILDIi)-Numune kullanici tarafindan iptal edildi.
INVALIDATED (GEGERSIZ KILINDI)-Numune KK basarisiz oldu veya
kullanici tarafindan gegersiz kilindi.

NOT TESTED (TEST EDiLMEDi)—Cinsiyet kromozomu test edilmedi.
Not applicable (GECERLI DEGIiL)-Kategori numune igin gegerli degil.

metin
ANOMALY DETECTED (ANOMALI SAPTANDI)-Otozomal kromozomal

anomali saptandi.

NO ANOMALY DETECTED (ANOMALI SAPTANMADI)-Otozomal

kromozomal anomali saptanmadi.

CANCELLED (iPTAL EDILDi)-Numune kullanici tarafindan iptal edildi.
INVALIDATED (GECERSIZ KILINDI)-Numune KK basarisiz oldu veya

kullanici tarafindan gegersiz kilindi.

Not applicable (GEGERLI DEGIL)-Kategori numune igin gegerli degil.

class_

Diizenli ifade

On Ayar Degeri
Seceneklerinde belirtilen
degerler.

On Ayar Degeri
Secgeneklerinde belirtilen
degerler.
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Sutun

anomaly_
description

qc_flag

Aciklama

Tum rapor edilebilir
anomalileri
aciklayan ISCN stili
dize. Birden fazla
anomali noktal
virgulle ayrilir.

KK analizi
sonuglari.

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

On Ayar Degeri Segenekleri

DETECTED: (SAPTANDI:) ifadesinin ardindan kromozom sirasina gore
asagidaki bigimlerde bitistirilen noktali virgulle ayrilan dizeler gelir:
(\+[-)[12]2[0-9]

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

veya NO ANOMALY DETECTED (ANOMALI SAPTANMADI) | not
applicable (GEGERLI DEGIL) | INVALIDATED (GEGERSIZ KILINDI) |
CANCELLED (iPTAL EDILDI).

Asagidakilerden biridir:

o PASS (BASARILI)

« UYARI

 FAIL (BASARISIZ)

« CANCELLED (iPTAL EDILDI)

« INVALIDATED (GEGERSIZ KILINDI)
o NTC_PASS (NTC_BASARILI)

Tiru

metin

enum

Diizenli ifade

Anomali Agiklama
Kurallari, sayfa 57
bélimiinde acgiklanan
diger degerler ve noktali
virgdlle ayrilan dizeler.

On Ayar Degeri
Secgeneklerinde belirtilen
degerler.
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Sutun

qgc_reason

ff

Aciklama

Basarisiz KK veya
uyari bilgileri.

Tahmini fetal
fraksiyon.

On Ayar Degeri Segenekleri

Asagidakilerden biridir:

NONE (HIGBIRI) (KK durumu = BASARILI)

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

FAILED iFACT (BASARISIZ iFACT)

DATA OUTSIDE OF EXPECTED RANGE (BEKLENEN ARALIGIN
DISINDA VERI)

FRAGMENT SIZE DISTRIBUTION OUTSIDE OF EXPECTED RANGE
(BEKLENEN ARALIGIN DISINDA FRAGMAN BOYUTU DAGILIMI)
FLOWCELL DATA OUTSIDE OF EXPECTED RANGE (BEKLENEN
ARALIGIN DISINDA AKIS HUCRESI VERISI)

FAILED TO ESTIMATE FETAL FRACTION (FETAL FRAKSIYON
TAHMINI BASARISIZ)

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

UNEXPECTED DATA (BEKLENMEYEN VERI)

NTC SAMPLE WITH HIGH COVERAGE (YUKSEK KAPSAMLINTC
NUMUNESI)

CANCELLED (iPTAL EDILDI)

INVALIDATED (GEGERSIZ KILINDI)

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

Tiri  Duzenliifade

metin  On Ayar Degeri
Seceneklerinde belirtilen
degerler.

metin Gecerli degil.

aAl - NZNABIY WI[IZBA ZA UONNIOS 1 dIN basuap
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Anomali Aciklama Kurallari

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

Trizomi ve monozomi dgeleri sirasiyla +<kro> ve -<kro> ile belirtilir; burada <kro> kromozom
numarasidir.

Ornegin 5. kromozomda trizomi bulunan bir numune asagidaki sekilde gériintilenir:
+5

6. kromozomda monozomi bulunan bir numune asagidaki sekilde goéruntulenir:

-6

Cinsiyet kromozomu anéploidileri igin asagidaki olasi degerler ile birlikte standart gésterim kullanilir:
* XO - X kromozomunda monozomi igin.

* XXX - Xkromozomunda trizomiigin.

* XXY - erkeklerde 2 X kromozomu igin.

* XXY - erkeklerde 2 Y kromozomuigin.

Parsiyel delesyonlar veya duplikasyonlar yalnizca otozomlar igin rapor edilir ve yalnizca genom geneli
taramalarda gorlntulenir. Parsiyel delesyon veya duplikasyon s6z dizilimi <tlr>(<kro>)(<baslangig
bandi><bitis bandi>) seklindedir; burada:

* <tlr> olay tiruddur, delesyon igin del veya duplikasyon igin dup ifadesi kullanilir.
* <kro> kromozom numarasidir.

* <baslangi¢ bandi> olayin baslangiciniigeren sito bandidir.

* <bitis bandi> olayin bitisini igeren sito bandidir.

Ornegin 19. kromozomda pT'teki sito bandinin duplikasyon igerdigi bir parsiyel delesyon veya

duplikasyon su sekilde goruntilenir:

dup (19) (p13.3,pl13.2)

anomaly_description alani igin dort siralama kurall uygulanir:

1. Ogeler, tiim kromozom ya da parsiyel delesyon veya duplikasyon olmasindan bagimsiz olarak
kromozom numarasina gore siralanir. Varsa cinsiyet kromozomu andploidisi en son goruntilenir.

2. Aynikromozom igindeki anomaliler i¢cin tam kromozom andploidleri kismi delesyonlardan veya
duplikasyonlardan 6nce gelir.

Ayni kromozomdaki delesyon veya duplikasyonlar igin delesyonlar duplikasyonlardan dnce siralanir.

4. Ayni kromozomdaki ayni tirde parsiyel delesyon veya duplikasyonlar, Tamamlayici Raporda
goruntilenen baslangig¢ bazina goére siralanir.

Belge No. 1000000067940 v09
iN VITRO TANI AMAGLI KULLANIM iGINDIR.
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NOT Genom geneli tarama igin yazihm ayni kromozomu etkileyen bir andploidi ve parsiyel delesyon
veya duplikasyon bildirebilir. Bu sonug olusursa yorumlamaya yardimci olacak ek metrikler igin
ek rapora bakin.

Belge No. 1000000067940 v09 58
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KK Nedeni Mesaijlari

NIPT Raporundaki gc_reason sutunu, analiz sonuglari analitik KK metrigi igin beklenen aralidin disina
¢iktiginda basarisiz KK ya da uyari goruntiler. Basarisiz KK belirtilen NIPT Raporu alanlarina karsihk
gelen kromozom andploidisi, cinsiyet, tamamlayici rapor sonuglari ve tahmini fetal fraksiyon igin tim
sonuglarin bastiriimasina neden olur: class_auto, class_sx, anomaly_description ve ff.

KK Nedeni Mesaj Aciklama Tays'y?
Edilen Islem
FAILED iFACT (BASARISIZ iFACT) badimsiz Fetal Numuneyi
Anoploidi Glven Testi yeniden
(IFACT)-Sistemin isleyin.
belirtilen numune
konusunda karar
vermek Uzere
istatistiksel gliveni olup
olmadigini belirlemek
igin fetal fraksiyon
tahminini kapsamla
iliskili calistirma
metrikleri ile birlestiren
KK metrigidir.
DATA OUTSIDE OF EXPECTED RANGE (BEKLENEN Oploid kapsamina gére  Numuneyi
ARALIGIN DISINDA VERI) ortalama sapma yeniden
galisilan veridagihmiile  isleyin.
tutarh dedil.
Muhtemelen
kontaminasyondan
veya hatall numune
islemeden kaynakli.
FRAGMENT SIZE DISTRIBUTION OUTSIDE OF Fragman boyutu Numuneyi
EXPECTED RANGE (BEKLENEN ARALIGIN DISINDA dagilimi ¢calisilan veri yeniden
FRAGMAN BOYUTU DAGILIMI) dagihmiile tutarl degil.  isleyin.

Muhtemelen

kontaminasyondan
veya hatall numune
islemeden kaynakl.

Belge No. 1000000067940 v09
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KK Nedeni Mesaji

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

FAILED TO ESTIMATE FETAL FRACTION (FETAL
FRAKSIYON TAHMINi BASARISIZ)

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

UNEXPECTED DATA (BEKLENMEYEN VERI)

Belge No. 1000000067940 v09
iN VITRO TANI AMAGLI KULLANIM iGINDIR.

Aciklama

Akis hiicreleri verileri
galisilan veri dagihmiyla
tutarh degil. Olasilikla
akis hiicresi
kurulumundaki bir
hatadan kaynaklanir.

Gegerli bir fetal
fraksiyon tahmini
olusturulamiyor.

Girilen sekanslama
verileri galisilan veri
dagilimiile tutarlh dedgil.
Muhtemelen
kontaminasyondan
veya hatall numune
islemeden kaynakli.

Rapor, bu tabloda
listelenen diger

KK nedenlerine karsilik
gelmeyen bir KK sorunu
olusturur.

Tavsiye
Edilen islem

Numuneyi
yeniden
isleyin.

Numuneyi
yeniden
isleyin.

Akis
hlcresini
yeniden
sekanslayin.

[llumina
Teknik
Destek Birimi
ile iletisime
gegin.
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KK Nedeni Mesaji

MULTIPLE ANOMALIES DETECTED (BIRDEN FAZLA
ANOMALI SAPTANDI)

NTC SAMPLE WITH HIGH COVERAGE (YUKSEK
KAPSAMLI NTC NUMUNESI)

CANCELLED (iPTAL EDILDI)

INVALIDATED (GEGERSIZ KILINDI)

Tamamlayici Rapor

Aciklama

Numunede iki veya
daha fazla rapor
edilebilir anomali (tam
kromozom andploidileri
ve CNV olaylari dahil)
saptandi.

Birden fazla anomalinin
saptanmasi, numunenin
yanlis islendigini ya da
maternal malignite gibi
daha nadir bir olayi
isaret edebilir.

Bu mesaj bir uyaridir.
Basarisiz KK temsili
degildir. Saptanan
anomalileri
goruntileyebilmeniz
icin sonuglar raporlanir.
Ancak numuneyi
yeniden islemeniz
gerekebilir.

NTC numunesiigin
ylksek kapsam saptadi
(DNA materyali
beklenmiyor).
Muhtemelen
kontaminasyondan
veya hatall numune
islemeden kaynakli.

Numune kullanici
tarafindan iptal edildi.

Numune kullanici
tarafindan gegersiz
kilindi.

Tavsiye
Edilen islem

Numuneyi
yeniden
isleyin.

Numuneyi
yeniden
isleyin.

Gegerli degil.

Gegerli degil.

Tamamlayici Rapor seri, numune veya bolge temelinde ek metriklere iliskin verileri icerir. Bu raporda her
satir bir metrigi temsil eder. Ayni seri, numune veya bdlge igin birden fazla metrik gegerlidir.

Belge No. 1000000067940 v09
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Sekme ile ayrilan dosyada, asagidaki tabloda agiklandigi sekilde alti situn bulunur.

Sutun Aciklama Tiri Diizenli ifade

flowcell Akis hiicresinin barkodu. metin ~a-zA-Z0-9_-1{1,36}$

batch_ ilgili serinin adl. metin ~a-zA-Z0-9_-1{1,36}$

name

sample_  Numunenin barkodu. metin Seri basina metrikler igin NA (gegerli

barcode degil).

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

region Parsiyel delesyon veya metin NA (gecerli degil); seri basina veya
duplikasyon bdlgesinin numune basina metrikler igin.
agiklamasi veya tim chr[12]?[0-9X] - tim kromozom bdlgesi
kromozom. metrikleriigin.

(del|dup)\([1212[0-9XIV\(((p|a) [0-9]{1,2}
(\.[0-91{1,2})?){2}\) - parsiyel delesyon
veya duplikasyon bdlgesi metrikleri igin.

metric_ Agiklanan metrigin adi. metin *a-zA-Z0-9_-1{1,36}$

name

metric_ Metrigin degeri. degisiklik  Bkz. Tamamlayici Rapor Metrikleri, sayfa
value gOsterir 62.

Tamamlayici Rapor Metrikleri

Tamamlayici Rapor, asagidaki metriklere iliskin bilgiler igerir. Her bir metrik seri, numune ve bdlge
temelinde goruntilenir.

X Kromozomuna iliskin metrikler yalnizca, cinsiyet kromozomu igin Evet ve SCA segeneklerini
belirlemeniz durumunda goéruntilenir.

Deger araliklari parantez veya koseli parantez iginde Minimum Deder, Maksimum Deger seklinde
goruntdlenir. Parantezler, bir kenar degerinin aralik disinda birakildigini gosterir. Braketler, aralida bir
kenar degerinin dahil edildigini gosterir. Inf, sonsuz ifadesinin kisaltmasi olarak kullanilir.

Diizenli
) e ifade veya
Metrik Adi Frekans Aciklama Taru .
Deger
Araligi
genome_ Seri Sekanslama verilerinin hizalanmasina metin "GRCh37%
assembly basina iliskin koordinat sistemi ve rapor bdlgesi

koordinatlari. VeriSeq NIPT Solution v2
icin her zaman GRCh37.

Belge No. 1000000067940 v09
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Metrik Adi

frag_size_dist

fetal_fraction

NCV_X

NCV_Y

number_of_
cnv_events

non_

excluded_
sites

Belge No. 1000000067940 v09

Frekans

Numune
basina

Numune
basina

Numune
basina

Numune
basina

Numune
basina

Numune
basina

Aciklama

Gergek ve beklenen kiimulatif fragman
boyutu dagihimlari farklarinin standart
sapmasi.

Rapor edilen fetal fraksiyon.

X kromozomu i¢in normallestirilen
kromozom degeri.

Yalnizca cinsiyet kromozomu raporlama
segenediizin verdiginde goruntulenir.
Aksi halde bu metrik NOT TESTED (TEST
EDILMEDI) olarak gériintiilenir.

Y kromozomu igin normallestirilen
kromozom degeri.

Yalnizca cinsiyet kromozomu raporlama
segenediizin verdiginde goruntilenir.
Aksi halde bu metrik NOT TESTED (TEST
EDILMEDI) olarak gériintiilenir.

Numunede saptanan parsiyel delesyon
veya duplikasyon bdlgelerinin sayisi.

Filtrelemeden sonra kalan, analiz igin
sayllan okuma sayisi.

< 2 milyon veya = 60 milyon okumaya
sahip numuneler i¢in analiz KK basarisiz
olur ve bir BASARISIZ iIFACT mesaiji
goruntilenir. NES, iFACT QC'yi
hesaplamak igin kullanilan gesitli spesifik
metriklerden biridir ve basarili veya
basarisiz sonuglar igin tek belirleyici
degildir.

iN VITRO TANI AMAGLI KULLANIM iGINDIR.

Turl

kayan
noktall

kayan
noktall

kayan
noktall

kayan
noktall

tam
sayl

tam
sayl

Diizenli
ifade veya
Deger
Araligi

(0, Inf)

0,1

(-Inf, Inf)

(-Inf, Inf)

(0, Inf)

(0, Inf)
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Metrik Adi

region_
classification

kromozom

start_base

end_base

start_
cytoband

end

cytoband

region_size_
mb

Belge No. 1000000067940 v09

Frekans

Bdlge
basina

Bolge
basina
Bolge
basina
Bdlge
basina
Bolge
basina

Bdlge
basina

Bolge
basina

Aciklama

NIPT Raporundaki anomaly_description
alantile ayni bicimde sistem tarafindan
gergeklestirilen boélge siniflandirmasi.

X kromozomu igin hic¢bir rapor edilebilir
cinsiyet kromozomu anomalisi
saptanmadiysa bdlge siniflandirmasi
NIPT Raporundaki class_sx degeri ile
eslesecektir.

Deger segenekleri (duzenli ifade):
SAPTANDI: (\+|-)[12]?[0-9]

SAPTANDI: (del|dup)\([1212[0-91\\(((p|q)

[0-9]{1,2}(\.[0-9]{1,2})?){2}\)
NO ANOMALY DETECTED (ANOMALI
SAPTANMADI)

SAPTANDI: (XO|XXX|XXY|XYY)|ANOMALI

SAPTANMADI - XX|ANOMALI
SAPTANMADI - XY|RAPOR EDILEBILIR
DEGIL|Y KRO MEVCUT|Y KRO MEVCUT
DEGIL

Kromozom sembold.
Bolgeye dahil edilen ilk baz.

Bolgeye dahil edilen son baz.

Bolgeye dahil edilen ilk bazin sitojenik
bandi.

Bolgeye dahil edilen son bazin sitojenik
bandi.

Megabaz cinsinden bdlge boyutu.

iN VITRO TANI AMAGLI KULLANIM iGINDIR.

Turl

metin

metin

tam
sayl

tam
sayl

metin

metin

kayan
noktall

Diizenli
ifade veya
Deger
Araligi

Aciklamada
belirtilen
degerler.

chr[12]?[0-
9X]

[1, Inf)
[1, Inf)

(p|q)[0-9]
{1,2}(\.[0-9]
(1212

(p|a)[0-9]
{1,23(\.[0-9]
(1.2))?

(0, Inf)
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Diizenli
ifade veya
Deger
Araligi

Metrik Adi Frekans  Aciklama Tiri

region_IIr_ Bolge Bolge igin trizomi LLR (Logaritmik kayan (-Inf, Inf)
trisomy basina Olabilirlik Orani) skoru. Degisiklik yok noktali

(disomi) kanitina kiyasla trizomi kanitini

belirtir. Bu LLR skoru énceden belirlenen

bir esigi asarsa trizomi olarak adlandirilir.

Parsiyel delesyonlar veya duplikasyonlar

icin bu metrik yalnizca tlrln kazang (dup)

oldugu durumlarda gorintdlenir.

Aksi halde bu metrik gegerli degil (gegerli

degil) olarak géruntilenir.

region_IIr_ Bolge Bolge i¢cin monozomi LLR skoru. Degisiklik  kayan (-Inf, Inf)
monosomy basina yok (disomi) kanitina kiyasla monozomi noktall

kanitini belirtir. Bu LLR skoru dnceden

belirlenen bir esidi agsarsa monozomi

olarak adlandirilir.

Parsiyel delesyonlar veya duplikasyonlar

icin bu metrik yalnizca tirin kayip (del)

oldugu durumlarda gorintulenir. Aksi

halde bu metrik gegerli degil (gegerli

degil) olarak goruntilenir.

Bu metrik yalnizca temel tarama tarand

gercgeklestirmeyi segerseniz NOT TESTED

(TEST EDILMEDI) olarak gériintilenir.

region_t_stat_ Bdlge Bolge icin tistatistigi. T istatistigi, kayan (-Inf, Inf)
long_reads basina numunedeki degiskenlige kiyasla bolge ve  noktali
genomun kalani arasindaki kapsam
farkidir. Bolgedeki kapsamda herhangi bir
kaymanin saptanabilirligini yakalayan
sinyal-parazit metrigidir. "long_reads", bu
t istatistigi icin kullanilan kapsamin
analizde kullanilan tim fragman boyutu
araligini igerdigini belirtir.
T istatistigi, LLR skorlarini olusturmak igin
numuneye iliskin fetal fraksiyon tahmini ile
birlestirilir.

Belge No. 1000000067940 v09
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Diizenli
ifade veya
Deger
Araligi

Metrik Adi Frekans  Aciklama Tiri

region_ Bolge Anoploidi olan fetal materyal oranidir. Bu kayan (-Inf, Inf)
mosaic_ratio basina metrik igin bolge kapsamindan elde edilen  noktali

fetal fraksiyonun numunenin fetal

fraksiyonuna orani temel alinir. Fetal

fraksiyon degerleri sifira yakin olan

numunelerde mozaik oranlar,

hesaplamalarinda kullanilan numune fetal

fraksiyon tahminindeki degiskenlikten

dolayi negatif degerler alabilir.

region_ Bolge Numunenin fetal fraksiyonu yerine kayan (=Inf, Inf)
mosaic_lIr_ basina bolgedeki kapsamdan elde edilen fetal noktali
trisomy fraksiyon kullanilarak hesaplanan trizomi

icin LLR skoru. Parsiyel delesyonlar veya

duplikasyonlar igin bu metrik yalnizca

tdrin kazang (dup) oldugu durumlarda

goruntilenir. Aksi halde bu metrik gegerli

degil (gecerli degil) olarak goruntulenir.

region_ Bolge Numunenin fetal fraksiyonu yerine kayan (-Inf, Inf)
mosaic_lIr_ basina bolgedeki kapsamdan elde edilen fetal noktall
monosomy fraksiyon kullanilarak hesaplanan

monozomi igin LLR skoru. Parsiyel

delesyonlar veya duplikasyonlar igin bu

metrik yalnizca tlrin kayip (del) oldugu

durumlarda goruntilenir. Aksi halde bu

metrik gegerli degil (gegerli degil) olarak

goruntulenir. Bu metrik yalnizca temel

tarama turdnd gergeklestirmeyi

segerseniz NOT TESTED (TEST

EDILMEDI) olarak gériintiilenir.

Numune Gecersiz Kilma Raporu

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

Belge No. 1000000067940 v09
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Situn Aciklama Tard Dazenli
¢ ifade
batch_ Seri adl. metin ~a-zA-Z0-
name 9_-1{1,36}$
sample_ Gecersiz kiinan numunenin benzersiz barkodu. metin *a-zA-Z0-
barcode 9_-1{1,36}%
reason Numune gecersiz kilma islemi i¢in kullanici metin *a-zA-Z0-
tarafindan sunulan neden. 9_-1{1,36}%
operator Numuneyi gecgersiz kilan veya basarisiz olmasina metin *a-zA-Z0-9
neden olan kullanicinin kullanici adi. _-1{1,36}$
timestamp  Numune gecersiz kilma isleminin tarihi ve saati. ISO 8601
zaman
bilgisi
Numune Iptali Raporu
Sistem, iptal edilen her bir numune icin bir Numune iptal Etme Raporu olusturur.
Siitun Aciklama Tird Diizenli ifade
batch_name  Seriadl. metin *a-zA-Z0-9_-]
{1,36}$
sample_ iptal edilen numunenin benzersiz metin ~a-zA-Z0-9_-]
barcode barkodu. {1,36}$
reason Numune iptali islemi igin kullanici metin *a-zA-Z0-9_-]
tarafindan sunulan neden. {1,36}$
operator Numuneyi iptal eden kullanicinin metin *a-zA-Z0-9 _-]
kullanici adl. {1,36}$
timestamp Numune iptal isleminin tarihi ve saati. ISO 8601 zaman
bilgisi

Belge No. 1000000067940 v09
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Havuz Yeniden Test Talebi Raporu

Havuz Yeniden Test Talebi Raporu gegersiz kilinan bir havuzun yeniden havuzlanabilecegini belirtir. S6z
konusu havuz tirl igin olasi iki sekans ¢alistirmasindan (havuzlar) ilki gegersiz kilinirsa sistem Havuz

Yeniden Test Talebi Raporu olusturur.

Siitun Aciklama

batch_ Seri adl.

name

pool_type Havuzun tura.

reason Onceki havuzun gegersiz kilinmasi igin kullanici
tarafindan belirtilen neden.

timestamp  Talebin tarihi ve saati.

Tiirii Diizenli ifade

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

enum A|B|C|E

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

ISO 8601

zaman bilgisi

Islem Raporlari

Bu bolum, VeriSeq NIPT Test Yazilimi tarafindan olusturulan islem raporlari hakkinda ayrintili bilgi saglar.

Seri Baslatma Raporu

Bir seri baslatildiginda ve plazma izolasyonundan 6nce basariyla dogrulandidinda sistem bir Seri
Baslatma Raporu olusturur. Serinin olusturuldugunu belirtmek ve iligkilendirilmis numunelerin bir listesini
saglamak i¢in rapor LIMS’ye gonderilebilir.

Siitun
batch_name
sample_barcode

sample_type

well

test

method_version

workflow_manager_
version

Aciklama
Seri adl.
Benzersiz numune barkodu.

Numune barkodunun numune turd.

Bir numuneyle iliskili kuyu.

Testin adl.

Test otomasyon yéntemi versiyonu.

Seriile iligkili is akisl yoneticisi
versiyonu.

Belge No. 1000000067940 v09
iN VITRO TANI AMAGLI KULLANIM iGINDIR.

Tird
metin
metin

enum

metin

metin

metin

metin

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

tekiz | kontrol | ikiz |
ntc

*a-zA-Z]{1,1}[0-9]
{1.2}$
*a-zA-Z0-9_-]
{1,100}$

VeriSeq NIPT v2 Test
*a-zA-Z0-9._-]
{1,700}$
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Seri Gegersiz Kilma Raporu

Seri gegersiz kilindiginda veya basarisiz oldugunda sistem Seri Gegersiz Kilma Raporu Olusturur.

Sutun Aciklama Turd Diizenli ifade
batch_ Seri adl. metin ~a-zA-Z0-9_-]
name {1,36}$
reason Seri gegersiz kilma islemi igin metin *a-zA-Z0-9_-]
kullanici tarafindan sunulan neden. {1,36}$
operator Seriyi gegersiz kilan kullanicinin metin ~a-zA-Z0-9 _-]
adinin bas harfleri. {1,36}$%
timestamp Seri gegersiz kilma isleminin tarihi ISO 8601 zaman
ve saati. bilgisi

Belge No. 1000000067940 v09
iN VITRO TANI AMAGLI KULLANIM iGINDIR.



VeriSeq NIPT Solution v2 Yazilim Kilavuzu - IVD

Kitaplik Numunesi Raporu

Basarisiz seri veya serinin gegersiz kilinmasi durumunda, kitapligin basariyla tamamlanmasinda ve

miktar tayininin basariyla tamamlanmasinda sistem bir Kitaplik Numune Raporu olusturur.

Situn

batch_name

sample_barcode

gc_status

gc_reason

starting_volume

index

cen_library_pg_ul

plasma_
isolation_
comments

cfdna_
extraction_
comments

library_prep_
comments

quantitation
comments

Aciklama

Seri adl.

Benzersiz numune barkodu.

Test adimlarinin tamamlanmasindan sonra
numune durumu.

KK durumuna yo6nelik nedenler.

Plazma izolasyonu sirasinda ml cinsinden kan
alma tipUntun ilk hacmi.

Bir numuneyle iliskili dizin.

pg/ul cinsinden kitaplik konsantrasyonu.

Plazma izolasyonu gergeklestirirken kullanici
yorumlari (serbest metin).

cfDNA ekstraksiyonu gergeklestirirken
kullanici yorumlari (serbest metin).

Kitaplik hazirhgi gergeklestirirken kullanici
yorumlari (serbest metin).

Miktar tayini gergeklestirirken kullanici
yorumlari (serbest metin).

Belge No. 1000000067940 v09
iN VITRO TANI AMAGLI KULLANIM iGINDIR.

Turu

metin

metin

enum

metin
kayan
noktali
metin
kayan

noktall

metin

metin

metin

metin

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

pass | fail
(basarili |
basarisiz)
~a-zA-Z0-9_-]
{1,36}$

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

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

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

*a-zA-Z0-9_-]
{1,512}$
~a-zA-Z0-9_-]
{1,512}$
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Kitaplik Reaktifi Raporu

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

Situn

batch_
name

process

reagent_
name

lot
expiration_
date

operator

initiated

Aciklama Tird
Seri adl. metin
ISLEM:alt islem bigiminde islem adi. Deger metin
secenekleri:

« IZOLASYON-batch_validation, prespin,
postspin, data_transact.

« EKSTRAKSIYON-setup, chemistry, data_
transact.

« KITAPLIK-setup, chemistry, data_transact,
complete.

« MIKTAR TAYiNi-setup, build_standards,
build_384, analysis, data_transact.

« HAVUZLAMA-analysis, setup, pooling,
data_transact, complete.

Reaktif adl. metin

Reaktif barkodu metin

Uretici bigiminde son kullanma tarihi. metin

Kullanicinin kullanici adi. metin

Reaktifle iliskili baslatma zamani bilgisi. ISO 8601
zaman bilgisi

Belge No. 1000000067940 v09
iN VITRO TANI AMAGLI KULLANIM iGINDIR.

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

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

~a-zA-Z0-9 _
-1{1,36}$
*Ma-zA-Z0-9 _
-1{1,36}$
*a-zA-Z0-9:/_
-1{1,100}$
~a-zA-Z0-9 _
-1{1,36}%
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Kitaplik Laboratuvar Donanimi Raporu

Sistem, basarisiz seri olmasi veya serinin gegersiz kilinmasi durumunda, kitaphdin basariyla

tamamlanmasinda ve miktar tayininin basariyla tamamlanmasinda bir Kitaplk Laboratuvar Donanimi

Raporu olusturur.

Situn

batch_name

labware_
name

labware_
barcode

initiated

Aciklama

Seri adi.

Laboratuvar donaniminin adi.

Laboratuvar donaniminin barkodu.

Laboratuvar donanimiyla iliskili
baslatma zamani bilgisi.

Belge No. 1000000067940 v09
iN VITRO TANI AMAGLI KULLANIM iGINDIR.

Tiru

metin

metin

metin

ISO 8601 zaman
bilgisi

Diizenli ifade
~a-zA-Z0-9_-]
{1,36}$
~a-zA-Z0-9 _-]
{1,36}$
~a-zA-Z0-9 _-]
{1,36}%
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Kitaplik Miktar Tayini Raporu

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

Sutun Aciklama

batch_name Seri adl.

quant_id Sayisal tanimlama.

instrument Miktar tayini cihazinin adi (serbest
metin).

standard_r_ R kare.

squared

standard_ Kesisme.

intercept

standard_ Egim.

slope

median_ccn_ Medyan numune konsantrasyonu.

pg_ul

gc_status Miktar tayini KK durumu.

qgc_reason Varsa basarisizligin nedenine dair
aciklama.

initiated Miktar tayiniyle iliskili baglatma zamani
bilgisi.

Kitaplik islem Giinliigii

Turd

metin

uzun

metin

kayan noktali

kayan noktali

kayan noktali

kayan noktali

enum

metin

ISO 8601 zaman

bilgisi

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

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

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

Sistem, her bir seri isleminin baslangicinda ve tamamlanmasinda ya da basarisiz olmasinda; basarisiz
seri veya serinin gegersiz kilinmasi durumunda ve analizin tamamlanmasinda (her havuz igin olusturulan)

bir Kitaplik islem Guinliigii olusturur.

Situn Aciklama
batch_ Seri adl.
name

Belge No. 1000000067940 v09
iN VITRO TANI AMAGLI KULLANIM iGINDIR.

Turu

metin

Diizenli ifade

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

process

operator

instrument

started

finished

status

Aciklama Tird
ISLEM:alt islem bigiminde seri islem adi. Deger metin
secenekleri:

IZOLASYON-batch_validation, prespin, postspin,
data_transact.

EKSTRAKSIYON-setup, chemistry, data_
transact.

KiTAPLIK—setup, chemistry, data_transact,
complete.

MIKTAR TAYiNi-setup, build_standards, build_
384, analysis, data_transact.
HAVUZLAMA-analysis, setup, pooling, data_
transact, complete.

Kullanicinin bas harfleri. metin
Cihaz adu. metin

Seriiglemi baslangig tarihi ve saati.
zaman
bilgisi

Seriigslemi bitis veya hata tarihi ve saati.
zaman
bilgisi

Gecerli seri. enum

Belge No. 1000000067940 v09
iN VITRO TANI AMAGLI KULLANIM iGINDIR.

ISO 8601

ISO 8601

Diizenli ifade

~A-Z1{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
(tamamlandi |
basarisiz |
baslatild! |
iptal edildi)
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Havuz Raporu

Havuzlama baslatildiktan sonra etkinlik gerceklesirse, kitaphdin basariyla tamamlanmasi, serinin
basarisiz olmasi ve serinin gegersiz kiinmasi durumunda sistem bir Havuz Raporu olusturur.

Siitun Aciklama Tiirii Diizenli ifade

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

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

pool_barcode Numuneyle iligkili havuz barkodu. metin *a-zA-Z0-9_-]
{1,36}$

pool_type Numuneyle iligkili havuz tiird. enum A|B|C|E

pooling_volume_  pl cinsinden havuzlama hacmi. kayan

ul noktall

pooling_ Havuzlama gergeklestirirken kullanici metin *a-zA-Z0-9_-]

comments yorumlari (serbest metin). {1,512}$

Havuz Gecersiz Kilma Raporu

Havuz gecersiz kilindiginda sistem Havuz Gegersiz Kilma Raporu Olusturur.

Situn Aciklama Tiri Diizenli ifade
batch_ Seri adl. metin ~a-zA-Z0-9_-]
name {1,36}$
pool_ Gegersiz kilinan havuzun havuz metin ~a-zA-Z0-9_-]
barcode barkodu. {1,36}$
reason Havuz gegersiz kilma islemi igin metin *a-zA-Z0-9 _-]
kullanici tarafindan sunulan neden. {1,36}%
operator Havuzu gegersiz kilan kullanicinin metin *a-zA-Z0-9 _-]
adinin bas harfleri. {1,36}$
timestamp Havuz gegersiz kilma isleminin ISO 8601 zaman
tarihi ve saati. bilgisi

Belge No. 1000000067940 v09
iN VITRO TANI AMAGLI KULLANIM iGINDIR.
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Sekanslama Raporu

Sistem, sekanslama galistirmasi tamamlandiginda veya sekanslama sturesi doldugunda sekanslama
calstirmasiigin bir Sekanslama Raporu olusturur.

Situn

batch_name

pool_barcode

instrument

flowcell

software_
version

run_folder

sequencing_
status

gc_status

qgc_reason

cluster_density

pct_q30

pct_pf

Aciklama

Seri adi.

Sekanslama calistirmasiyla iliskili havuz
barkodu.

Sekanslama sistemi seri numarasi.

Sekanslama cgalistirmasiyla iligkili akis
hicresi.

sekanslama sistemi Uzerinde veri
olusturmak tzere kullanilan yazihim
uygulamasinin/versiyonunun bitisik
ifadesi.

Sekanslama calistirmasi klasériinin adi.

Sekanslama calistirmasinin durumu.

Sekanslama ¢alistirmasinin KK durumu.

KK basarisizligina yonelik KK nedenleri,
noktali virgulle ayriimis degerler.

Kime yogunlugu (kutucuklar arasindaki
her akis hiicresi icin medyan).

Q30 Uzerindeki baz ylizdesi.

Filtreyi gegen okumalarin ylizdesi.

Belge No. 1000000067940 v09
iN VITRO TANI AMAGLI KULLANIM iGINDIR.

Tiri Diizenli ifade

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

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

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

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

metin

metin Aa-zA-Z0-9_-1+$

enum completed | timed
out | failed
(tamamlandi |

zaman asimina
ugradi |basarisiz)

enum pass | fail | error
(basarili | basarisiz
|hata)

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

kayan

noktali

kayan

noktall

kayan

noktall
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Situn

fazlama
prefaz
predicted_

aligned_reads

started

completed

Aciklama

Fazlama.

Prefaz.

Tahmini hizalanmis okumalar.

Sekanslama baslangiciyla iliskili zaman
bilgisi.

Sekanslama tamamlanmasiyla iliskili
zaman bilgisi.

Basarisiz Analiz Raporu

Tird Diizenli ifade

kayan
noktali

kayan
noktall

uzun

ISO 8601
Zaman
bilgisi
ISO 8601
Zaman
bilgisi

Sekanslama galistirmasi igin maksimum analiz denemesi sayisi basarisiz oldugunda sistem bir Basarisiz
Analiz Raporu olusturur.

Situn

batch_name

pool_barcode

flowcell

sequencing_run_

folder

analysis_run_
status

timestarted

timefinished

Aciklama

Seri adl.

Basarisiz analizle iligkili havuz barkodu.

Basarisiz analizle iligkili akis hlicresi
barkodu.

Basarisiz analizle iliskili Sekanslama
Calistirmasi klasord.

Basarisiz analizle iliskili Sekanslama
CGalistirmasi durumu.

Analiz baslangiciyla iligkili zaman bilgisi.

Basarisiz analizle iligkili zaman bilgisi.

Belge No. 1000000067940 v09
iN VITRO TANI AMAGLI KULLANIM iGINDIR.

Tiirh Diizenli ifade

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

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

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

metin ra-zA-Z0-9_1+%

metin Aa-zA-Z0-9_]1+$

ISO 8601

zaman bilgisi

ISO 8601

zaman bilgisi
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Sorun Giderme

Giris

VeriSeq NIPT Solution v2 sorun giderme yardimi asagidaki 6zellikleri igerir:

* VeriSeq NIPT Test Yazilimi ve sistem bildirimleri.

¢ Sistem sorunlariigin tavsiye edilen eylemler.

* Onceden yiiklenmis test verilerini kullanarak koruyucu analiz ve ariza analizi gergeklestirmeye yénelik talimat.

Test Yazilimi Bildirimleri

Bu bolim VeriSeq NIPT Test Yazilimi bildirimlerini agiklar:

ilerleme Bildirimleri

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

gerektirmez.

Bildirim

Seri baglatma

Seri Kitaphgi Tamamlama

Adim

Kitlphane
Hazirlama

Kutlphane
Hazirlama

Ne Zaman

Kullanici yeni bir seri olusturdu.

Kitaplik gecerli serii¢cin tamamlandi.

ikaz
Seviyesi

Faaliyet

Faaliyet

E-
posta

Evet

Hayir

Tavsiye
Edilen
islem
Gegerli
degil.
Gegerli
degil.

aAl - NZNABIY WI[IZBA ZA UONNIOS 1 dIN basuap
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Bildirim

Havuz Tamamlama
Sekanslama Bagladi
Sekanslama KK basarili
Sekanslama Calistirmasi
Havuz ile iliskilendirildi

Analiz Basladi

Analiz Tamamlandi NIPT
Raporu Olusturuldu

Adim
Kutlphane
Hazirlama
Sekanslama
Sekanslama
Sekanslama

Analiz

Analiz
Sonrasl

Ne Zaman

Bir seriden havuz olusturulmustur.

Sistem yeni bir sekanslama veri klasori
saptadi.

Sekanslama ¢alistirmasi tamamlandi ve
sekanslama KK kontrolu basaril.

Sekanslama calistirmasi basariyla bilinen bir
havuz ile iligkilendirildi.

Belirtilen sekanslama galistirmasi igin analiz
baslatildi.

Analiz tamamlandi ve raporlar olusturuldu.

ikaz
Seviyesi

Faaliyet

Faaliyet

Faaliyet

Faaliyet

Faaliyet

Faaliyet

posta

Hayir

Hayir

Hayir

Hayir

Evet

Evet

Tavsiye
Edilen
islem
Gegerli
degil.
Gegerli
degil.
Gegerli
degil.
Gecerli
degil.
Gegerli
degil.
Gegerli
degil.

aAl - NZNABIY WI[IZBA ZA UONNIOS 1 dIN basuap
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Gecersiz Kilma Bildirimleri

Gegersiz kilma bildirimleri, kullanicinin is Akisi Yéneticisi araciligiyla bir seriyi veya havuzu gegersiz kilmasi nedeniyle sistemde gériilen
olaylardir. Bu bildirimler Bildirimler olarak girilir ve herhangi bir kullanici eylemi gerektirmez.

Bildirim

Seri Gegersiz Kilma

Havuzu Gegersiz Kilma -
Yeniden Havuzlama

Havuz Gegersiz Kilma -
ikinci alikot kullanimi

Sekanslama Tamamlandi
Havuz Gegersiz Kilindi

Sekanslama KK basaril -
TUm numuneler gegersizdir

Analiz Tamamlandi Havuz
Gecersiz Kilindi

Adim

Katiphane
Hazirlama

Kutlphane
Hazirlama

Kutuphane
Hazirlama

Sekanslama

Sekanslama
KK

Analiz
Sonrasl

Ne Zaman

Kullanici tarafindan gegersiz kilinan seri.

Kullanici seriye yonelik ilk olasi havuzu (belirli
bir tlire ait) gegersiz kild1.

Kullanici seriye yonelik ilk olasi havuzu (belirli
bir ture ait) gegersiz kildi.

Sekanslama galistirmasi tamamlandi ancak
havuz kullanici tarafindan gegersiz kilindi.

Sekanslama galistirmasi KK kontrolu

tamamlandi ancak tum numuneler gegersizdir.

Analiz tamamlandi ancak havuz kullanici
tarafindan gegersiz kilind.

ikaz
Seviyesi

Bildirim

Bildirim

Bildirim

Bildirim

Bildirim

Bildirim

E_
posta

Evet

Evet

Evet

Evet

Evet

Evet

Tavsiye
Edilen
islem
Gegerli
degil.
Gecerli
degil.
Gegerli
degil.
Gecerli
degil.
Gegerli
degil.
Gecerli
degil.

aAl - NZNABIY WI[IZBA ZA UONNIOS 1 dIN basuap
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Kurtarilabilir Hata Bildirimleri

Kurtarilabilir hatalar, kullanicinin tavsiye edilen eylemi uygulamasi hélinde VeriSeq NIPT Test Yazilimi tarafindan kurtarilabilecek

durumlardir. Sorun devam ederse Illlumina Teknik Destek birimi ile iletisime gecin.

Bildirim Adim

Eksik Cihaz Yolu = Sekanslama

Sekanslamaigin  Sekanslama
Yetersiz Disk

Alani

Sekanslama Sekanslama
Calistirmasi

Gecersiz Klasor

ikaz
Ne Zaman L.
Seviyesi
Sistem harici sekanslama ikaz
klasorind bulamiyor/klasore
baglanamiyor.
Sistem yeni bir sekanslama ikaz
veri klasoru saptadi etti ancak
veriigin yeterli disk alani
olmadigini tahmin ediyor.
Sekanslama Calistirmasi Uyari

klasorlinde gegersiz
karakterler.

E-

posta

Evet

Evet

Evet

Tavsiye Edilen islem

» NAS kullaniliyorsa ag baglantisini
kontrol edin. Bkz. Tavsiye Edilen
Eylem Prosedlirleri, sayfa 90
bakin.

« OlasI donanim arizasi. Sunucuyu
yeniden baslatin. Sorun devam
ederse lllumina Teknik Destek
bolimine e-posta génderin.

1. Kullanilabilir disk alanini kontrol
edin. Bkz. Tavsiye Edilen Eylem
Prosedlirleri, sayfa 90 bakin.

2. Disk alanini bosaltin veya verileri
yedekleyin. Bkz. Tavsiye Edilen
Eylem Proseddirleri, sayfa 90 bakin.

Sekanslama galistirma klasori hatall
bicimde yeniden adlandiriimis.
Galistirmayi gegerli bir isimle
yeniden adlandirin.

aAl - NZNABIY WI[IZBA ZA UONNIOS 1 dIN basuap
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Bildirim

Sekanslama
Basladi Ancak
Havuz Barkodu
Dosyasl Eksik

Sekanslama
Calistirmasinin
Tamamlanmasi
Dogrulanamiyor

Eksik Numune
Nitelikleri

Adim

Sekanslama

Sekanslama

On Analiz

ikaz
Ne Zaman L
Seviyesi
Yazilim, sekanslama Uyarl
basladiktan sonra 30 dakika
sureyle havuz barkodunu
iceren dosyayl saptamadi.
Yazilim, sekanslama Uyari
klasoriinde calistirma
tamamlanma durumu
dosyasini okuyamadi.
Yazilim bazi numuneler igin Bildirim

numune turd, cinsiyet
kromozomu segenedi veya
tarama trd tanimi bulamadi.

E-
posta

Evet

Evet

Evet

Tavsiye Edilen islem

Olasli cihaz veya NAS arizasi. Cihaz
yapilandirmasini ve ag baglantisini
kontrol edin. Sistem sekanslama
tamamlanana dek havuz barkodu
dosyasini aramaya devam eder.

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

Belirtilen numune igin bir veya daha
fazla numune niteligi saglanmamis.
Yazilimin devam edebilmesiigin
numuneyi gegersiz kilin veya eksik
numune niteliklerini is Akisi
Yoneticisine girin.

aAl - NZNABIY WI[IZBA ZA UONNIOS 1 dIN basuap
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Bildirim

Numune Sayfasi
Olusturma islemi
basarisiz

Disk alani
kontrol
edilemiyor

Analiz igin
Yetersiz Disk
Alani

Adim

On Analiz

On Analiz

On Analiz

ikaz
Ne Zaman L
Seviyesi
Yazillm numune sayfasi ikaz
olusturamadi.
Yazilim disk alanini kontrol ikaz
edemiyor.
Yazilim yeni bir analiz ikaz

calistirmasi baslatmak igin
disk alaninin yeterli olmadigini
saptadi.

E-
posta

Evet

Evet

Evet

Tavsiye Edilen islem

o Kullanilabilir disk alanini kontrol
edin. Bkz. Tavsiye Edilen Eylem
Prosedlirleri, sayfa 90 bakin. Alan
azsa disk alanini bosaltin veya
verileri yedekleyin. Bkz. Tavsiye
Edilen Eylem Prosedlirleri, sayfa
90 bakin.

» NAS kullaniliyorsa ag baglantisini
kontrol edin. Bkz. Tavsiye Edilen
Eylem Prosedlirleri, sayfa 90
bakin.

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

o NAS kullanilyorsa ag baglantisini
kontrol edin. Bkz. Tavsiye Edilen
Eylem Prosedlirleri, sayfa
90Eylem No. 2, sayfa 90.

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

Disk alanini bosaltin veya verileri
yedekleyin. Bkz. Tavsiye Edilen
Eylem Proseddirleri, sayfa 90Eylem
No. 3, sayfa 91.
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Bildirim Adim

Analiz Ardisik On Analiz
Dlzeni yazihmi
baslatilamiyor

Sekanslama On Analiz
klasori Oku/Yaz
izni basarisiz

Analiz Basarisiz  Analiz
- Tekrar Deneyin

Sonuglar Zaten Sistem
Raporlandi

ikaz

Ne Zaman . .
Seviyesi

Yazilim, belirtilen sekanslama  ikaz
klasori igin bir analiz
calstirmasi baslatamadi.

Sekanslama calistirma Uyari
klasoriine Oku/Yaz iznini

kontrol eden yazilm testi

basarisiz oldu.

Analiz basarisiz oldu. Yeniden  Bildirim
deniyor.

Yazilim, gecgerli havuz tipiigin ~ Faaliyet
halihazirda bir NIPT raporu
olusturuldugunu belirledi.

posta

Evet

Evet

Evet

Evet

Tavsiye Edilen islem

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

* NAS kullanihyorsa ag baglantisini
kontrol edin. Bkz. Tavsiye Edilen
Eylem Prosedlirleri, sayfa 90
bakin.

o Olasi donanim arizasl. Sunucuyu
yeniden baslatin. Sorun devam
ederse lllumina Teknik Destek
bolimine e-posta gonderin.

None (Higbiri)

None (Higbiri)
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Bildirim

E-posta
bildirimleri
gonderilemiyor

Zaman Sapmasi
Saptandi

ikaz
Adim Ne Zaman . .
Seviyesi
Sistem Sistem e-posta bildirimleri Uyarl
goénderemiyor.
Kitaplik Yazilim Workflow Manager (is  Uyar

hazirlama Akisl Yoneticisi) tarafindan
saglanan zaman bilgisi ve
sunucu yerel saati arasinda 1
dakikalik zaman sapmasi
saptadi.

E-
posta

Gegerli
Degil

Hayir

Tavsiye Edilen islem

1. Sistemde tanimlanan e-posta
yapilandirmasinin gegerliligini
kontrol edin. Bkz. Sistem E-Posta
Bildirimlerini Yapilandirma, sayfa
32.

2. Bir test e-postasi génderin. Bkz.
Sistem E-Posta Bildirimlerini
Yapilandirma, sayfa 32.

3. Sunucuyu yeniden baslatin.
Sorun devam ederse lllumina
Teknik Destek bolimine e-posta
gonderin.

1.Is Akigi Yoneticisi makinesindeki
yerel saati kontrol edin.

2. Web Ul'de [Server Status
(Sunucu Durumu) sekmesi] bildirilen
Yerinde Sunucu yerel saatini kontrol
edin.
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Kurtarilamaz Hata Bildirimleri

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

ika .
Bildirim Adim Ne Zaman Z, . E-posta Tavsiye Edilen Islem
Seviyesi

Seri Arizasi Kutlphane Seri KK basarisiz. Bildirim Evet Kitaplik kaplamasini yeniden
Hazirlama baslatin.

Rapor Olusturma  Raporlama Sistem rapor olusturamadi.  ikaz Evet » Kullanilabilir disk alanini kontrol

Hatasi edin. Bkz. Tavsiye Edilen Eylem
Prosedilirleri, sayfa 90 bakin.
Alan azsa disk alanini
bosaltin veya verileri
yedekleyin. Bkz. Tavsiye Edilen
Eylem Prosediirleri, sayfa 90
bakin.

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

Calistirma Sekanslama  Sistem RunParameters.xml Uyari Evet RunParameters.xml dosyasi
Parametreleri dosyasini bozulmus. Cihaz yapilandirmasini
dosyasi acamadi/ayristiramadi. kontrol edin ve havuzu yeniden
ayristirilamadi sekanslayin.
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Bildirim

Taninmayan
Calistirma
Parametreleri

Gecersiz
Calistirma
Parametreleri

Havuz Barkodu
bulunamadi

Sekanslama
Tamamlandi
Ancak Havuz
Barkodu Dosyasi
Eksik

Havuz Barkodu
Dosyasi
Okunamiyor

Adim

Sekanslama

Sekanslama

Sekanslama

Sekanslama

Sekanslama

Ne Zaman

Yazihm, uyumlu olmayan
Calistirma Parametreleri
okudu.

Yazihm, testle uyumlu
olmayan, gerekli Calistirma
Parametrelerini okudu.

Yaziim, bilinen havuz
barkoduyla sekanslama
galistirmasi igin akis
hicresini iliskilendiremedi.

Sekanslama galistirmasi
tamamlandi ancak havuz
barkodunu igceren dosya
saptanmadi.

Havuz barkodunu igeren
dosya bozuk.

ikaz
Seviyesi

Uyari

Uyari

Uyari

ikaz

ikaz

E-posta

Evet

Evet

Evet

Evet

Evet

Tavsiye Edilen islem

Yazihm, cihazi yapilandirma
dosyasindan sekanslama
calistirma parametrelerini
olusturamadi. cihaz
yapilandirmasini kontrol edin ve
havuzu yeniden sekanslayin.

Yazilim uyumlulugu kontroli
basarisiz oldu. Cihaz
yapilandirmasini kontrol edin ve
havuzu yeniden sekanslayin.

Muhtemel hatali havuz barkodu
girisi. Havuzu yeniden
sekanslayin.

Olasi sekanslama sistemi arizasi.
Yardim igin llluminaTeknik Destek

bolimuyle iletisim kurun.

Olasi sekanslama sistemi veya ag
arizasl. Yardim igin lllumina Teknik

Destek boltimiyle iletisim kurun.
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Bildirim

Havuz Barkodu
Dosyasi
Uyusmazlig

Sekanslama
Zaman Asimi

Sekanslama KK
dosyalarini
olusturma
basarisiz

Sekanslama KK
basarisiz

Maksimum
deneme sayisl
icin Analiz
Basarisiz

Adim

Sekanslama

Sekanslama

Sekanslama
KK

Sekanslama
KK

Analiz

Ne Zaman

Saptanan havuz barkodu
dosyasl, sekanslama
calstirmasiile
iliskilendirilenden farkli bir
akis hiicresi numarasini
referans aliyor.

Sekanslama galistirmasi
belirtilen zaman
gercevesinde
tamamlanmadi.

Sekanslama galistirmasi
tamamlandi ancak birlikte
¢alisma KK dosyalari
bozulmus.

Sekanslama galistirmasi
tamamlandi ve
sekanslama KK kontroli
basarisiz.

Tdm Analiz denemeleri
basarisiz oldu. Yeniden
denemeyecek.

ikaz
Seviyesi

ikaz

Uyari

ikaz

Bildirim

Uyari

E-posta

Evet

Evet

Evet

Evet

Evet

Tavsiye Edilen islem

Olasi sekanslama sistemi arizasi.
Yardim igin lllumina Teknik Destek
bolimd ile iletisim kurun.

sekanslama sistemi ve ag
baglantisini kontrol edin. Havuzu
yeniden sekanslayin.

sekanslama sistemi ve ag
baglantisini kontrol edin. Havuzu
yeniden sekanslayin.

Havuzu yeniden sekanslayin.

ikinci havuzu yeniden sekanslayin.
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Bildirim

Analiz Son islemi
Basarisiz

Analiz YUkleme
Basarisiz

Plaka Seviyesi
Kontaminasyonu
Saptandi

Adim

Analiz
Sonrasl

Analiz
Sonrasi

Analiz
Sonrasl

Ne Zaman

Yazilim analiz sonuglarina
son islem uygulayamadi.

Yazilim analiz sonuglarini

veri tabanina yukleyemedi.

Havuzda KK'yi gegen tim
numuneler icin Kromozom
Y saptanmistir.

ikaz
Seviyesi

ikaz

ikaz

ikaz

E-posta

Evet

Evet

Evet

Tavsiye Edilen islem

o NAS kullaniliyorsa ag
baglantisini kontrol edin. Bkz.
Tavsiye Edilen Eylem
Prosedlirleri, sayfa 90 bakin.

o Olasidonanim arizasl. Sunucuyu
yeniden baslatin. Sorun devam
ederse lllumina Teknik Destek
bolimine e-posta gonderin.

o NAS kullaniliyorsa ag
baglantisini kontrol edin. Bkz.
Tavsiye Edilen Eylem
Prosedlirleri, sayfa 90 bakin.

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

Kitaplik kaplamasini yeniden
baslatin.
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Tavsiye Edilen Eylem Proseduirleri

Eylem
No

1

Tavsiye Edilen
islem

Ag baglantisini
kontrol edin

Kullanilabilir disk
alanini kontrol
edin

Adimlar

uzak depolama NAS ve yerel makinenin ayni ag tzerinde oldugundan emin olun.
1. Bir Windows komut satirindan (cmd) su komutu yazin: ping <Sunucu IP>
NAS kullaniyorsaniz NAS ile baglantiyl da kontrol edin.
2. Kayip paketler olmadigindan emin olun.
Kayip paketler olmasi halinde BT Yo&neticisi ile iletisim kurun.
3. Baglantiyi asagidaki gibi test edin:
a. Yerinde Sunucu Web Ul'de Oturum Agma.
b. Dashboard (Pano) menistinden Folder (Klasor) 6gesini segin.
c. Test dgesini secin ve testin basarili olup olmadigini belirleyin. Test basarisiz olursa
Paylasilan Ag Sdrlictstnt Dizenleme, sayfa 29 bolimune bakin ve tim ayarlarin dogru
yapilandirildigindan emin olun.

Windows makinesinin Yerinde Sunucu Girdi klasériine eslendiginden emin olun. Daha fazla bilgi
icin bkz. Harita Sunucusu Stirtictileri, sayfa 40.

Girdi klasériine esleyen siiriiciiye sa§ tiklayin. Properties (Ozellikler) 8gesini secin ve bos alan
bilgisini goruntileyin.
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Eylem
No

Tavsiye Edilen
islem

Disk alanini
bosaltin /Verileri
yedekleyin

Adimlar

lllumina diizenli veri yedeklemesi yapilmasini ve/veya sekanslama verilerinin sunucu tarafinda
depolanmasini tavsiye eder. Daha fazla bilgi igin bkz. Paylasilan Ag Stirticlistinii Yonetme, sayfa
29.
1. Yerinde Sunucu Uzerinde yerel olarak depolanan veriler igin:
Windows makinesinin Yerinde Sunucu Girdi klasoriine eslendiginden emin olun. Daha fazla
bilgi igin bkz. Harita Sunucusu Sdirticlileri, sayfa 40.
a. Girdi klasorlne gift tiklayin ve erismek igin kimlik bilgilerini girin.
b. Sekanslama galistirmasi verileri, sekanslama ¢alistirmasi isimleriyle eslesen klasor
isimleriyle birlikte listelenir.
c. islenmis sekanslama klasdrlerini silin veya yedekleyin.
2. Uzak NAS Uzerinde depolanan veriler igin:
Uzak depolama NAS ve yerel makinenin ayni ag Gizerinde oldugundan emin olun.
Uzak surucudeki klasdre erisim sadlayin. BT Ydneticisinden alinacak erisim kimlik bilgileri
gereklidir.
a. Sekanslama galistirmasi verileri, sekanslama galistirmasi isimleriyle eslesen klasor
isimleriyle birlikte listelenir.
b. islenmis sekanslama klasérlerini silin veya yedekleyin.
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Sistem Sorunlari

Sorun

Yazilim
baslatilamiyor.

Veri tabaninin
geri
yliklenmesi
gerekir.

Sistem
kaymasi
saptandi.

RAID denetim
cihazi alarmi
etkinlesir.

Tavsiye Edilen islem

Test Yazilimi baslatilirken hatalar saptanirsa Log In (Oturum Agma) ekrani
yerine tim hatalarin 6zeti goruntulenir. Listelenen hatalari raporlamak
icin Teknik Destek bolumu ile iletigim kurun.

Bir veri tabaninin yedekleme geri yuklemesi gerekirse lllumina Saha Servis
Mdihendisi ile iletisim kurun.

Sistem kaymasi saptandiginda VeriSeq NIPT Test Yazilimi artik diger sistem
bilesenlerinden gelen iletisimi islemez. Bir yonetici, kayma saptamasi
durumuna girdiginde sistemi tekrar normal galismaya sifirlayabilir.

Yonetici, RAID denetim cihazi alarmini sessize almak igin VeriSeq NIPT Test
Yazihmi Panosunun Server Status (Sunucu Durumu) sekmesinde Server alarm
(Sunucu alarmi) diigmesini segebilir. Bu digmeye basarsaniz ek yardim almak
icin lllumina Teknik Destek bdlumu ile iletigim kurun.

Veri Isleme Testleri

Yerinde Sunucu igindeki 6nceden yuklenmis veri setleri sunucunun ve analiz motorunun operasyonel

testine olanak sunar.

Sunucuyu Test Etme

Bu test, sekanslama calistirmasini simile ederken Analiz Ardisik Dizenini baglatmadan analiz sonuglari

olusturulmasini simule eder. Yerinde Sunucu dgesinin dogru ¢alistigindan ve raporlar ile e-posta
bildirimlerinin olusturuldugundan emin olmak igin bu testi ¢alistirin. Sure: Yaklasik 3-4 dakika.

Prosediir

1. Tanitiimis girdi dizinini agin ve ardindan TestingData klasorini agin.

2. TestingData klasériinde bulabileceginiz su klasorlerin birinin kopyasini olusturun:
* NextSeq verileriigin: 170725_NB551052_0252_AH5KGJBGX9_Copy_Analysis_Workflow.
* NextSeqDx verileriigin: 180911_NDX550152_0014_AXXXXXXXDX_Copy_Analysis_Workflow.

3. Kopyayil _XXX son ekine sahip bir klasor olarak yeniden adlandirin. _XXX, test ¢alismasinin sirall
sayisini temsil eder. Ornegin, klasérde _002 varsa yeni kopyayi _003 olarak yeniden adlandirin.

4. Yeniden adlandirilan klasori girdi klasoriine tasiyin.

Belge No. 1000000067940 v09
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5. Galistirmanin tamamlanmasiigin 3-5 dakika bekleyin. Asagdidaki e-posta bildirimlerinin alindigindan
emin olun:

a. Sekanslama Calistirmasi Analizi Basladi
b. Sekanslama Galistirmasiicin NIPT Raporu olusturuldu.
6. Klasore atanan sekanslama adina sahip raporlari iliskilendirin.

7. Ciktiklasérinde TestData_NS_CopyWorkflow veya TestData_NDx_CopyWorkflow klasdrini agin ve
asagidaki raporlardan birinin olup olmadigini kontrol edin:

* NextSeqigin: TestData_NS_CopyWorkflow_C_TestData_NS_CopyWorkflow_PoolC_
H5KGJBGX9_nipt_report_YYYYMMDD_HHMMSS.tab.

* NextSegDx igin: TestData_NDx_CopyWorkflow_C_TestData_NDx_CopyWorkflow_PoolC_
XXXXXXXDX_nipt_report_YYYYMMDD_HHMMSS.tab.
Beklenen dosya boyutu yaklasik 7.1 Kb degerindedir.

8. Test sekanslama galistirmasini TestingData klasoriine geri taslyin. Bu uygulama sekanslama testinin
kag defa gergeklestirildigini yonetmeye yardimci olur.

NOT Alan elde etmek icin test dosyalarinin eski kopyalarini silebilirsiniz.

Tam Analiz Test Verilerini Caligstirma

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

Prosedir

1. Tanitilmis girdi dizinini agin ve TestingData klasérund agin.

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

Son ek her bir sekanslama galistirmasi igin benzersiz bir isim olusturur. Calistirmanin halihazirda bir
son eki varsa klasorl son ekin sayisal dederini 1 arttirarak yeniden adlandirin.

Yeniden adlandirilan klasoéru girdi klasérine tasiyin.

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

a. Sekanslama Calistirmasi Analizi Basladi
b. Sekanslama Calistirmasiigin NIPT Raporu olusturuldu

5. Klasdre atanan sekanslama adina sahip raporlari iligkilendirin.
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6. Cikis klasoérinde TestData_NDx_FullRun klasérini agin ve asagidaki raporu kontrol edin: TestData_
NDx_FullRun_C_TestData_NDx_FullRun_PoolC_XXXXXXXDX_nipt_report_YYYYMMDD_HHMMSS. tab.
Beklenen dosya boyutu yaklasik 7.1 Kb degerindedir.

7. Test sekanslama galistirmasini TestingData klasoérline geri tasiyin.
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Kaynaklar ve Referanslar

Asagidaki belgeler lllumina web sitesinden indirilebilir.

Kaynak

Aciklama

VeriSeq NIPT Solution v2 Kullanim Uriin ve amaglanan kullanimi tanimlar ve kullanim talimati ile
Talimati (belge no. 1000000078751) sorun giderme prosedurlerini sunar.

Microlab® STAR Line Kullanici Hamilton Microlab STAR otomatik sivi tagima aleti igin
Kilavuzu, Hamilton Belge No. 624668 kullanim ve bakim bilgileri ile teknik 6zellikleri sunar.

lllumina web sitesindeki VeriSeq NIPT Solution v2 destek sayfalarini ziyaret ederek belgelere, yazilim
indirmelerine, gevrimigi egitime ve sik sorulan sorulara erisin.

Kisaltmalar

Kisaltma
BCL
CE-IVD
cfDNA
DNA
DNS
FASTQ
FF

FIFO
iFACT

LIMS
LLR
MAC
NAS
NES
NGS
NIPT

Tanim

Baz Arama Dosyasi

In vitro tani rinii igin Avrupa Uygunluk isareti
Hucresiz DNA

Deoksiribonukleik Asit

Etki Alani Adi Sistemi

Sekanslama cihazlarinin giktilarini saklamak igin metin tabanli dosya bigimi
Fetal Fraksiyon

ik Giren, ilk Cikar

bagdimsiz Fetal Andploidi Gliven Testi

internet Protokolii

Laboratuvar Bilgi Yonetim Sistemi

Logaritmik Olabilirlik Oranlari

Medya Erisim Kontroll

Aga Takil Depo

Dislanmamis Tesisler

Yeni Nesil Sekanslama

invaziv Olmayan Prenatal Test
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Kisaltma
NTC
NTP

PF

KK

Diizenli ifade

SCA
SDS
SHA1
SSL

Tanim

Sablonsuz Kontrol
Ag Zaman Protokoli
Filtreyi Gegen

Kalite Kontrol

Diizenli ifade. Veri dogrulama igin dize eslestirme algoritmalari tarafindan
kullanilabilecek bir karakter dizilimidir.

Cinsiyet Kromozomu Andploidisi
Guvenlik Veri Sayfalari
Guvenli Saglama Algoritmasi 1

Glvenli Soket Katmani

Teknik Yardim

Teknik yardim igin lllumina Teknik Destek bolimuyle iletisim kurun.

Web sitesi:
E-posta:

www.illumina.com
techsupport@illumina.com

Giivenlik veri sayfalan (SDS’ler)-lllumina web sitesinde support.illumina.com/sds.html adresinde

mevcuttur.

Uriin belgeleri-support.illumina.com adresinden indirilebilir.
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