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Instrukcja wykonywania procedur analitycznych przy uzyciu modutu lokalnego menedzera przebiegu do
oznaczania 139 wariantow genotypu mukowiscydozy, wer. 2.0
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Instrukcja wykonywania procedur analitycznych przy uzyciu modutu lokalnego menedzera przebiegu do
oznaczania 139 wariantow genotypu mukowiscydozy, wer. 2.0

Modut analityczny lokalnego menedzera przebiegu do oznaczania 139 wariantdéw genotypu mukowiscydozy,
wer. 2.0, przeznaczony jest do uzytku z zestawem TruSight do oznaczania 139 wariantéw genotypu
mukowiscydozy. Test wykrywa 139 istotnych klinicznie, wywotujgcych mukowiscydoze mutaciji i wariantéw
genu btonowego regulatora przewodnictwa zwigzanego z mukowiscydozg (CFTR) w genomowym DNA
wyodrebnionym z probek ludzkiej petnej krwi obwodowej. Modut analityczny wykonuje wtdrne analizy oraz
generuje raporty z przebiegdéw sekwencjonowania przy uzyciu zestawu TruSight do oznaczania wariantéw
genotypu mukowiscydozy. Patrz: ulotka dotaczona do opakowania zestawu TruSight do oznaczania
wariantow genotypu mukowiscydozy (nr dokumentu: 1000000097720).

Modut analityczny dokonuje oceny krétkich regionéw amplifikowanego DNA, czyli amplikonéw, pod katem
wariantéw. Celowane sekwencjonowanie amplikonéw zapewnia wysokie pokrycie okreslonych regionéw
w duzej liczbie probek.

Informacje na temat niniejszego przewodnika

W niniejszym przewodniku zawarto instrukcje dotyczace konfigurowania parametréw przebiegu
sekwencjonowania ianaliz przy uzyciu modutu analitycznego do oznaczania 139 wariantéw genotypu
mukowiscydozy, wer. 2.0. Korzystanie z oprogramowania wymaga podstawowej znajomosci aktualnej wersji
systemu operacyjnego Windows oraz interfejsu uzytkownika dziatajgcego w oparciu o przegladarke
internetowa. Informacje na temat panelu lokalnego menedzera przebiegu i ustawien systemu zawarto

w Instrukcji obstugi oprogramowania lokalnego menedzera przebiegu do systemu MiSeqDx (nr dokumentu:
7000000011880).

Ustawianie parametrow

1 Zaloguj sie do lokalnego menedzera przebiegu.

2 Wybierz polecenie Create Run (Utworz przebieg), a nastepnie wybierz opcje CF 139-Variant 2.0
(Oznaczenie 139 wariantdow genotypu mukowiscydozy — wer. 2.0).

3 Wprowadz nazwe przebiegu, ktdra identyfikuje przebieg od sekwencjonowania po analize.
Nazwa moze zawieraC znaki alfanumeryczne, spacje, znaki podkreslenia lub tgczniki (maksimum
40 znakow).

4 [Opcjonalnie] Wprowadz opis przebiegu.
Nazwa moze zawiera¢ znaki alfanumeryczne, spacje, znaki podkreslenia lub taczniki (maksimum
150 znakdw).

5 Wprowadz numer serii idate waznosci zestawu do przygotowania biblioteki.

Okreslanie probek do przebiegu
Okresl probki do uwzglednienia w przebiegu za pomoca jednej z ponizszych opciji.

Reczne wprowadzanie prébek — uzyj pustej tabeli na ekranie Create Run (Tworzenie przebiegu).
Sugerowane dotki z prédbkami zostang podswietlone.

Importowanie prébek — przejdz do pliku zewnetrznego w formacie wartosci rozdzielonych przecinkami
(*.csv). Szablon jest dostepny do pobrania na ekranie Create Run (Tworzenie przebiegu).
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Instrukcja wykonywania procedur analitycznych przy uzyciu modutu lokalnego menedzera przebiegu do
oznaczania 139 wariantow genotypu mukowiscydozy, wer. 2.0

Reczne wprowadzanie probek

1

Wprowadz niepowtarzalng nazwe probki w polu Sample Name (Nazwa probki).
Nazwa moze zawiera¢ znaki alfanumeryczne, taczniki lub znaki podkreslenia (maksimum 40 znakdw).

Kliknij prawym klawiszem myszy, aby wybra¢ dodatnig lub ujemng probke kontrolng.
Aby mozna byto zapisac¢ przebieg, musi on zawiera¢ co najmniej jedng dodatnig i jedng ujemna probke
kontrolna.

[Opcjonalnie] Wprowadz opis probki w odpowiadajgce;j jej karcie Description (Opis).
Nazwa moze zawiera¢ znaki alfanumeryczne, taczniki lub znaki podkreslenia (maksimum 50 znakéw).

[Opcjonalnie] Wybierz adapter indeksu 1 zlisty rozwijanej Index 1 (i7) (Indeks 1 [i7]).
Krok ten jest opcjonalny, poniewaz kombinacje indekséw i7 orazi5 w domysinym uktadzie wypetniane sg
automatycznie.

[Opcjonalnie] Wybierz adapter indeksu 2 z listy rozwijanej Index 2 (i5) (Indeks 2 [i5]).
Krok ten jest opcjonalny, poniewaz kombinacje indekséw i7 oraz i5 w domysinym uktadzie wypetniane sg
automatycznie.

Wybierz ikone Drukuj, aby wyswietli¢ uktad ptytki.

Wybierz opcje Print (Drukuj), aby wydrukowac uktad ptytki jako materiat referencyjny do przygotowania
bibliotek.

[Opcjonalnie] Wybierz opcje Export (Eksportuj), aby wyeksportowac informacje o probce.

Wybierz opcje Save Run (Zapisz przebieg).

W przypadku wprowadzenia danych dla mniej niz 24 prébek zostanie wyswietlone okno Insufficient
Sample (Niewystarczajgca liczba probek). Wybierz Proceed (Kontynuuj), aby kontynuowac lub Cancel
(Anuluj), aby dokonac edyciji probek.

PRZESTROGA

Wykonywanie przebiegu zliczbg prébek mniejsza niz 24 nie zostato zwalidowane przez firme lllumina. Wiecej
informacji mozna znalez¢ w ulotce dotaczonej do opakowania zestawu TruSight do oznaczania wariantéw
genotypu mukowiscydozy (nrdokumentu: 1000000097720).

Importowanie probek

Informacje na temat probek mozna zaimportowac z dwdch rodzajow plikow:

Pliku z informacjami o prébce wyeksportowanego uprzednio zmodutu do oznaczania 139 wariantéw
genotypu mukowiscydozy, wer. 2.0, przy uzyciu funkcji eksportowania.

Szablonu, ktory mozna wygenerowac przy uzyciu polecenia Template (Szablon) na ekranie Create Run
(Utwdrz przebieq). Plik szablonu zawiera wtasciwe nagtéwki kolumn do zaimportowania danych wraz

z symbolami zastepczymi w kazdej kolumnie. Szablon nalezy dostosowac przy uzyciu zewnetrznego
edytora:

1 Dodajinformacje o probce dla kazdej prébki w przebiegu.

2 Po wprowadzeniu wszystkich informaciji usun pozostate symbole zastepcze w nieuzywanych
komarkach.

3 Zapisz plik szablonu.
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Instrukcja wykonywania procedur analitycznych przy uzyciu modutu lokalnego menedzera przebiegu do
oznaczania 139 wariantow genotypu mukowiscydozy, wer. 2.0

Aby zaimportowac informacje o prébce:

1 Wybierz polecenie Import Samples (Importuj prébki), znajdz plik docelowy na liscie, a nastepnie wybierz
go.

2 Wybierz ikone Drukuj, aby wyswietli¢ ukfad ptytki.

3 Wybierz opcje Print (Drukuj), aby wydrukowac ukfad ptytki jako materiat referencyjny do przygotowania
bibliotek.

4 [Opcjonalnie] Wybierz opcje Export (Eksportuj), aby wyeksportowac informacije o probce do pliku
zewnetrznego.

5 Wybierz opcje Save Run (Zapisz przebieg).
W przypadku wprowadzenia danych dla mniej niz 24 probek zostanie wyswietlone okno Insufficient

Sample (Niewystarczajgca liczba probek). Wybierz Proceed (Kontynuuj), aby kontynuowac lub Cancel
(Anuluj), aby dokonac edycji prébek.

J PRZESTROGA

. Wykonywanie przebiegu zliczbg probek mniejsza niz 24 nie zostato zwalidowane przez firme lllumina.
Wiecej informaciji mozna znalez¢ w ulotce dotgczonej do opakowania zestawu TruSight do oznaczania
wariantow genotypu mukowiscydozy (nrdokumentu: 1000000097720).

Edycja przebiegu

Instrukcje na temat edyciji informacii dotyczacych przebiegu przed rozpoczeciem sekwencjonowania zawarto
w Instrukcji obstugi oprogramowania lokalnego menedzera przebiegu do systemu MiSeqDx (nr dokumentu:
700000001 1880).

Opis metod analitycznych dotyczgcych zestawu TruSight do oznaczania wariantow genotypu
mukowiscydozy znajduje sie w ulotce dotgczonej do opakowania tego zestawu (nr dokumentu:
1000000097720).

1 Kliknij nazwe przebiegu na ekranie gtéwnym oprogramowania lokalnego menedzera przebiegu.
2  Przejrzyj parametry sekwencjonowania na karcie Run Overview (Przeglad przebiegu).

3 [Opcjonalnie] Aby skopiowac sciezke dostepu do folderu wynikéw przebiegu, kliknij ikone Kopiuj do
schowka.

4 Wybierz karte Sequencing Information (Informacje dotyczgce sekwencjonowania), aby przejrzec
parametry przebiegu iinformacje o materiatach eksploatacyjnych.

5 Wybierz karte Samples and Results (Probki i wyniki), aby wyswietlic wyniki analizy.
Na karcie znajduje sie lista zbiorcza informaciji o probce z podaniem wskaznika rozpoznan, wyniku analizy
iinformaciji o prébkach kontrolnych.

Jedli analize powtarzano, rozwin liste Select Analysis (Wybierz analize) iwybierz odpowiednig analize.

6 [Opcjonalnie] Kliknij dwukrotnie w polu Comment (Komentarz), aby doda¢ komentarz na temat probki
wymienionej na liscie. Kliknij Save Changes (Zapisz zmiany).

7 Wybierz z listy probki, aby wyswietli¢ szczegdtowe informacije na temat wariantow.
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Instrukcja wykonywania procedur analitycznych przy uzyciu modutu lokalnego menedzera przebiegu do
oznaczania 139 wariantow genotypu mukowiscydozy, wer. 2.0

Informacje dotyczace wariantéw wykrytych w probkach wyswietlane sg ponizej listy probek.

Tf UWAGA

Kazde zapisanie zmian skutkuje utworzeniem pliku wynikéw w folderze Alignment (Dopasowanie).
Do nazwy tego pliku dotgczony jest znacznik daty igodziny o formacie RRMMDD_GGMMSS.

Wiecej informacii na temat kart Run Overview (Przeglad przebiegu) i Sequencing Information (Informacije
dotyczace sekwencjonowania) oraz sposobu ponownego umieszczania analizy w kolejce zawarto w Instrukcji
obstugi oprogramowania lokalnego menedzera przebiegu do systemu MiSeqDx (nr dokumentu:

700000001 1880).

Aby wyswietli¢ plik LotTracking.txt, po zakonczeniu analizy wybierz jedng z nastepujacych opcii:
Kliknij polecenie Export Lot Tracking Data (Eksportuj dane Sledzenia serii) na karcie Sample and Results
(Probki i wyniki).
Otworz plik w folderze Alignment (Dopasowanie).
Sciezka dostepu do folderu Alignment (Dopasowanie) podana jest w polu Analysis Folder (Folder analizy)
na karcie Sample and Results (Prébki i wyniki).
[Opcjonalnie] Aby skopiowacd sciezke dostepu do folderu analiz, kliknij ikone Kopiuj do schowka.
Po zakonczeniu analizy plik zdanymi Sledzenia serii jest zapisywany w folderze Alignment (Dopasowanie)
danego przebiegu. Na przykfad: MiSegAnalysis\<Nazwa folderu przebiegu>\Alignment_N\RRMMDD_
GGMMSS. N to kolejna liczba, ktéra zwieksza sie wraz zkazdym ponownym umieszczeniem analizy
w kolejce. RRMMDD_GGMMSS to znacznik daty igodziny wykonania przebiegu.

Po zakonczeniu analizy wtérnej podsumowanie wynikow analitycznych znajdzie sie na karcie Samples and

Results (Prébki i wyniki). Podsumowanie wynikow umieszczane jest rowniez w pliku wynikdw analiz, bedgcym

pojedynczym plikiem tekstowym rozdzielonym tabulatorami o nazwie TruSightCF139VariantAssay.txt.

Dane zawarte w pliku wynikow sg danymi wyswietlanymi na karcie Samples and Results (Probki i wyniki).

Aby wyswietli¢ plik wynikow analizy TruSightCF139VariantAssay.txt, wybierz jedna z nastepujgcych opciji:
Kliknij polecenie Export Data (Eksportuj dane) na karcie Sample and Results (Probki i wyniki).

Otworz plik w folderze Alignment (Dopasowanie).
Sciezka dostepu do folderu Alignment (Dopasowanie) podana jest w polu Analysis Folder (Folder analizy)
na karcie Sample and Results (Prébki i wyniki).

g UWAGA

Aby skopiowac sciezke dostepu do folderu analiz, kliknij ikone Kopiuj do schowka.
Pliki zwynikami analiz dla kazdego przebiegu sekwencjonowania przechowywane sg na aparacie
izapisywane w folderach MiSegAnalysis\<Nazwa folderu przebiegu>\Data\Intensities\BaseCalls oraz
MiSegAnalysis\<Nazwa folderu przebiegu>\Alignment_N\RRMMDD_GGMMSS. N to kolejna liczba, ktdra
zwieksza sie wraz z kazdym ponownym umieszczeniem analizy w kolejce. RRMMDD_GGMMSS to znacznik
daty igodziny wykonania przebiegu.
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Instrukcja wykonywania procedur analitycznych przy uzyciu modutu lokalnego menedzera przebiegu do
oznaczania 139 wariantow genotypu mukowiscydozy, wer. 2.0

Informacje zawarte w pliku z wynikami analizy

Plik z wynikami analizy (TruSightCF139VariantAssay.txt) sktada sie z trzech sekcji: nagtdwka pliku, informacii
o prébce oraz informaciji o wariantach wykrytych w prébce. Nagtéwek jest umieszczony na poczatku pliku
izawiera ogolne informacje na temat przebiegu. Uwaga: dla kazdego przebiegu generowany jest tylko jeden
nagtowek pliku. Natomiast informacje dotyczace prébkiiwariantéw obecnych w probce podawane sg
osobno dla kazdej probki uwzglednionej w analizie. Sekcje te faczone sg w pary dla kazdej z probek.

W ponizszej tabeli zawarto opis kazdego wiersza w nagtéwku pliku zawierajgcym informacje na temat
przebiegu:

Tabela1 Nagtéwek pliku (informacje nt. przebiegu)

Nagtéwek wiersza Opis

Test Opis wykonywanego testu.

Run ID (Identyfikator przebiegu) Identyfikator przebiegu generowany przez oprogramowanie MiSeq Operating
Software (MOS) na poczatku przebiegu sekwencjonowania.

Run Date (Data przebiegu) Data (RRMMDD) uruchomienia przebiegu sekwencjonowania w oprogramowaniu
MOS.

Analysis Version (Wersja analizy) Wersja oprogramowania uzytego do analizy.

W ponizszej tabeli zawarto opis kazdego wiersza w sekcjach informaciji o prébce:

Tabela 2 Informacje o prébce
Nagtoéwek wiersza Opis

Sample ID (Identyfikator prébki) Nazwa prébki nadana w momencie tworzenia przebiegu potaczona
z identyfikatorem analizy przypisanym przez oprogramowanie lokalnego menedzera
przebiegu. W przypadku ponownego umieszczenia przebiegu w kolejce czesc
identyfikatora probki zawierajaca jej nazwe pozostanie niezmieniona, natomiast
zmieniony zostanie identyfikator analizy.
Pole to wystepuje wytacznie w pliku *.txt.

Sample Name (Nazwa probki) Nazwa probki podana w momencie tworzenia przebiegu.

Control (Probka kontrolna) Rodzaj probki kontrolnej podany przy tworzeniu przebiegu.
Dostepne wartosci to: dodatnia lub ujemna. Puste pole wskazuje na uzycie jedynie
probki analityczne;j.

Comment (Komentarz) Opcjonalne pole tekstowe na komentarze. Komentarze z poprzedniego przebiegu
analizy nie sa przenoszone do nastepnego przebiegu.

Performance (Wynik) Pass (Powodzenie) lub Fail (Niepowodzenie) na podstawie wskaznika rozpoznan
nukleotydow.

Dla dodatniej probki kontrolnej:

e PASS (Powodzenie) — wskaznik rozpoznan =99%

e FAIL (Niepowodzenie) — wskaznik rozpoznan <99%

Dla ujemnej probki kontrolne;j:

e PASS (Powodzenie) — wskaznik rozpoznan < 10%

e FAIL (Niepowodzenie) — wskaznik rozpoznan > 10%

Dla probki nieoznaczonej jako dodatnia lub ujemna probka kontrolna:
e PASS (Powodzenie) — wskaznik rozpoznan =99%

e FAIL (Niepowodzenie) — wskaznik rozpoznan < 99%

Sample Call Rate (Wskaznik Liczba pozycji wariantowych spetniajacych wczesniej zdefiniowang wartos¢
rozpoznan dla prébki) progowa przedziatu ufnosci podzielong przez taczng liczbe przeanalizowanych
pozycji wariantowych.
Wskaznik rozpoznan opisywany jest w odniesieniu do probki i podawany jako
wartos¢ procentowa obliczana wedtug wzoru: 1 minus [liczba pozycji z niepetnymi
rozpoznaniami nukleotydéw podzielona przez tagczng liczbe sekwencjonowanych
pozyciji].
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Instrukcja wykonywania procedur analitycznych przy uzyciu modutu lokalnego menedzera przebiegu do
oznaczania 139 wariantow genotypu mukowiscydozy, wer. 2.0

W ponizszej tabeli zawarto opis kazdej kolumny w sekcjach informaciji o wariantach wykrytych w prébce.

Tabela 3 Informacje o wariantach wykrytych w prébce

Nagtéwek kolumny

Mutations (Common Name)
(Mutacje [Nazwa zwyczajowal])

Mutation Type (Typ mutaciji)

dbSNP rsIiD

CFTR Gene Region (Region genu
CFTR)

Genomic Location (Lokalizacja
w genomie)

cDNA Name (HGVS)
(Nazwa cDNA [HGVS])

Protein Name (HGVS)

(Nazwa biatka (HGVS))

Result (Wynik)

Interpretation (Interpretacja)

Opis

Nazwa zwyczajowa wariantu powodujacego mukowiscydoze zgodnie z opisem
w bazie danych CFTR2.

Nazwa pola w pliku *.txt to ,Mutations (Common Name)” (Mutacje [Nazwa
zwyczajowal).

Typ wariantu.

e SNV — wariant pojedynczego nukleotydu

DIV — wariant delecja/insercja

DEL — wariant zduzg delecja

PolyTGPolyT — genotyp poliTG/poliT w genie kodujacym mukowiscydoze

ldentyfikator rs wariantu w bazie danych dbSNP, jesli dotyczy.

Region genu CFTR (nr eksonu lub nrintronu), w ktérym jest obecny wariant.

Lokalizacja genomowa wariantu w chromosomie 7.

Opis wariantu na poziomie DNA z zastosowaniem nazewnictwa sekwencji
kodujacego DNA (cDNA) zgodnie z zaleceniami stowarzyszenia Human Genome
Variation Society (HGVS).

Nazwa pola w pliku *.txt to ,cDNA Name (HGVS)” (Nazwa cDNA [HGVS]).

Opis wariantu na poziomie biatka z zastosowaniem nazewnictwa sekwencji biatek
zgodnie z zaleceniami stowarzyszenia Human Genome Variation Society (HGVS).
Tytut pola w pliku *.txt to ,Protein Name (HGVS)” (Nazwa biatka [HGVS]).

Genotyp wariantu.

W przypadku wariantéw SNV, DIV i DEL:

e HET — Heterozygotyczny

e HOM — Homozygotyczny

W przypadku wariantu poliTG/poliT raportowany jest rzeczywisty genotyp.
UWAGA: wariant poliTG/poliT jest raportowany jedynie w przypadku wykrycia
wariantu R117H.

Pole to zawsze pozostawia sie puste.
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Instrukcja wykonywania procedur analitycznych przy uzyciu modutu lokalnego menedzera przebiegu do
oznaczania 139 wariantow genotypu mukowiscydozy, wer. 2.0

Pomoc techniczna

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

Witryna: www.illumina.com
Adres e-mail: techsupport@illumina.com

Numery telefondw do dziatu pomocy technicznej firmy lllumina

Region

Bezptatne

Regionalne

Ameryka Pétnocna

+1 800 809 4566

Australia +1800 775688

Austria +43 800006249 +43 19286540
Belgia +32 80077160 +32 34002973
Chiny 400 066 5835

Dania +45 80820183 +45 89871156
Finlandia +358 800918363 +358 974790110
Francja +33 805102193 +33 170770446
Hiszpania +34 911899417 +34 800300143
Holandia +31 8000222493 +31 207132960
Hongkong, Chiny 800960230

Irlandia +353 1800936608 +353 016950506
Japonia 0800 111 5011

Korea Potudniowa +82 80 234 5300

Niemcy +498001014940 +49 8938035677
Norwegia +47 800 16836 +47 219 39693

Nowa Zelandia

0800 451 650

Singapur +1 8005792745

Szwajcaria +41 565800000 +41 800200442
Szwecja +46 850619671 +46 200883979
Tajwan, Chiny 00806651752

Wielka Brytania +44 8000126019 +44 2073057197
Wtochy +39 800985513 +39 236003759

Inne kraje

+44 1799 534000

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

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