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VeriSeg NIPT C6zUmU Yazilim Kilavuzu

Bu UrGnUn kullanimi, lllumina, Inc. firmasina ait olan ve lllumina, Inc. firmasina lisanslanmis patentler kapsamindadir.

Bu Urtn icin yapilan 6deme, bu drtnun belgeleri ve diger tum ilgili kosul ve sartlar uyarinca amaclanan kullanimina
yonelik sinirli, devredilemez bir kullanim hakki saglar. Bu patentlere dair temsili, kismi bir liste www.illumina.com/patents
adresinde bulunmaktadir. Herhangi bir baska patent geregi veya farkli bir kullanima yonelik higbir hak acikga, dolaylh
olarak veya yorum yoluyla veriimemektedir.

Bu belge ve icindekiler lllumina, Inc. ve bagl sirketlerinin ("lllumina") milkiyetinde olup yalnizca isbu belgede agiklanan
Grtnan/aranlerin kullanimiyla baglantili olarak musterisinin sézlesmeye iliskin kullanimr igindir. Bu belge ve icindekiler
lllumina'nin énceden yazili izni olmaksizin baska higcbir amacla kullanilamaz veya dagitlamaz ve/veya hicbir sekilde
iletilemez, ifsa edilemez ya da kopyalanamaz. lllumina bu belge ile patenti, ticari markasi, telif hakki veya genel hukuk
haklar ya da tGctncu taraflann benzer haklan kapsaminda higbir lisansi devretmez.

Bu belgede agiklanan Grinun/urtnlerin uygun ve gtvenli bir sekilde kullaniimasi igin nitelikli ve uygun egitim almis
calisanlar bu belgedeki talimatlarn tam olarak ve acik bir sekilde uygulamalidir. S6z konusu Urtin/Grtnler kullaniimadan
once bu belgedeki tim bilgiler tam olarak okunmali ve anlasiimalidir.

BU BELGEDE YER ALAN TUM TALIMATLARIN TAMAMEN OKUNMAMASI VE ACIK BIR SEKILDE UYGULANMAMASI,
URUNUN/URUNLERIN HASAR GORMESINE, KULLANICI VEYA BASKALARI DAHIL OLMAK UZERE KISILERIN
YARALANMASINA VE DIGER MALLARIN ZARAR GORMESINE NEDEN OLABILIR VE URUN/URUNLER ICIN GEGERLI
OLAN HER TURLU GARANTIYi GEGERSIZ KILACAKTIR.

ILLUMINA BU BELGEDE AGIKLANAN URUNUN/URUNLERIN (URUNUN PARGALARI VE YAZILIMI DAHIL) YANLIS
KULLANIMINDAN DOGAN DURUMLARDAN SORUMLU TUTULAMAZ.

© 2021 llumina, Inc. TUm haklari saklidir.

TUm ticari markalar lllumina, Inc. veya ilgili sahiplerinin malidir. Ozel ticari marka bilgileri igin bkz.
www.illumina.com/company/legal.html.
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Belge Tarih  Degisiklik Agiklamasi

Belge No Agdustos  AB Yetkili Temsilcisinin adresi glincellendi.

1000000001949 vO4 2021

Belge No Aralik  Arka kapak Onaylanmis Kurulus numarasi ve adresi bilgileriyle giincellendi.

1000000001949 v03 2019  Analiz KK bdlimlerinde Dislanmamis Tesis ve NCD bilgileri ve metrikleri
guncellendi.

VeriSeq Tesis Sunucusu bolimundeki baslikta ve Grin adinda yer alan hata
duzeltildi ve Yerel Veritabani béliminde sunucu boyutundaki yazim hatasi

duzeltildi.
Belge No Nisan  Asagidakiler VeriSeq BIPT is Akisi Yéneticisi bélimiinde glncellenmistir:
1000000001949 v02 2018 e VeriSeq NIPT Seri Ydneticisi bolimUndeki tabloya Numune Niteliklerini

Dazenle sttunu eklendi.

e Numune Sayfasi Girdisi tablosuna batch_name ve sample_barcode bilgileri
eklendi.

e Numune Niteliklerini Dlzenle goérevi eklendi.

e Numune Gecersiz Kilma, Seri Gecersiz Kilma ve Havuz Gegersiz Kilma
gbrevlerindeki adimlar revize edildi.

e Numune Sayfasl YUkleme bolimU eklendi.

e Test Yapilandirmasi bélimune Varsayilan Cinsiyet Kromozomu Raporlamasi
parametreleri bilgileri eklendi.

VeriSeq NIPT Test Yazilimi boélimindeki asagidaki kisimlar gézden gegirildi:

e NTC Numuneleri KK bélimunde ¢alistirma basina NTC'ler hakkindaki bilgiler
revize edildi.

e Yerel Disk ve Sunucu SurtcUlerini Esleme bolimlerine Sunucu Mesaj Blogu
(SMB) protokoll hakkinda not eklendi.

Arka kapak Avustralya ile ilgili bilgilerle gincellendi.

Belge No Subat Ik stirim
1000000001949 v00 2017

Belge No 1000000001949 v04 TUR

iN VITRO TANI AMACLI KULLANIM iGINDIR



REVIZYON GG - ii

BOIUm 1 VeriSeq NIPT GOzUMU ... 1
GIMS - 1
SISt MM AT - . 2
Bolim 2 VeriSeq NIPT Is Akigi Yoneticisi ... ... ... 3
IS 3
VeriSeq NIP T Y O e . 3
VeriSeq NIPT Seri YONETICISI . . ... 3
VeriSeq NIPT Hizmetleri .. e 8
BOIUm 3 Yeni Nesil Sekans Cihazl ... 11
GMS - 1
SeKaANS HaVUZU . 1
Veri Depolama EntegrasyonU .. ... 11
Analiz Veri Hacmi Kapasitesi .. 12
AG Trafigi KISt lamalar . . 12
Bolim 4 VeriSeq NIPT Test Yazihmu ... .. 13
IS 13
eSSt Y aZIIMl 13
Web Kullanicr ArayUzU . . .. 16
Analiz Ve Rap O ama 24
VeriSeq TESIS SUNUCUSU . . . ... 27
EK A KKMetriKIer 30
Miktar Tayini KK Metrikleri ve SInirlar - 30
Sekanslama KK Metrikleri ve SInirlar .. 31
Analitik KK Metrikleri ve SININart .. . 32
NTC NUMUNElEri KK e 33
Ek B Sistem Raporlar ... 34
IS 34
Sistem Raporlarnin OZeti ... ..o 35
Rapor Olusturma Olaylar ... 36
Sonug ve Bildiim Raporlan .. .. 37
ISIEM RAPOIIAI - o 41
EK C Sorun Giderme ... ..o 48
GIMS - 48
Test Yaziimi Bildirimleri 48

Belge No 1000000001949 v04 TUR

iN VITRO TANI AMACLI KULLANIM iGINDIR



VeriSeg NIPT Co6zUmU Yazilim Kilavuzu

SISEEM SOMUNIAI ... e 55
Veriigleme Testleri .. . 56
Ek D Ek KaynaKlar ... 58
EKE Kisaltmalar ... .. . 59
Teknik Yardim . 60

Belge No 1000000001949 v04 TUR

iN VITRO TANI AMACLI KULLANIM iGINDIR



GG - 1

Sistem Mimarisi

VeriSeq NIPT C6zumu, en az 10 haftalk gebelidi olan hamile kadinlardaki maternal periferik tam kan
numunelerinden fetal andploidilerin tespitine yonelik sekanslama tabanli bir tarama testi olarak kullanim amacl
bir in vitro tani testidir. VeriSeq NIPT su kromozomlara iliskin andploidi durumu hakkinda bilgi sagdlar: 21., 18.,
13., Xve Y. Bu Urln, taniya da diger gebelik yonetimi kararlarinda yegane temel olarak kullanimamalidir.

VeriSeq NIPT CézUmu sistem mimarisi sunlardan olusur:

>

Belge No 1000000001949 v04 TUR

VeriSeq NIPT Microlab STAR (ML STAR)—Kitaplik numuneleri hazirlamak ve izlemek icin VeriSeq NIPT is
Akisi Yoneticisi ve VeriSeqg NIPT Numune Hazirlama Kitleri kullanan otomatik sivi tagsima aletidir. ML STAR,
VeriSeq NIPT Test Yazilimi kullanilarak analiz edilmesi amaclanan numuneleri VeriSeq NIPT Cézimd
Kullanim Talimati (belge no 1000000001856) belgesinde bulunan Kullanim Talimatlar uyarinca hazirlar.

Yeni Nesil Sekans Cihazi (NGS)—Cihaz tzerinde kUme olusturma ve sekanslama saglayan bir genom
geneli sekanslama cihazidir. Sekans cihazi denetim yazilimi bir sekanslama calistirmasi ayarlamaya yonelik
adimlar saglar ve miktar tayini yapilan kitaplik havuzundaki tim numuneler icin sekanslama okumalari
olusturur. Sekanslama verileri Test Yaziiminin Analiz isleyici dzelligi tarafindan degerlendirilir.

VeriSeq Tesis Sunucusu — Cift sonlu sekanslama verilerini analiz etmek igin Test Yazilimini kullanan
bagimsiz bir sunucudur. Test Yazilimi logaritmik olabilirlik oranlarn da dahil olmak Gzere, her bir bagimsiz
numunedeki fazla veya az kromozal sunumu degerlendirmede kullanilabilecek cesitli istatistikler sunar.

Sekil 1 VeriSeq NIPT C6zUmu Bilesenleri

VeriSeq NIPT Microlab STAR [ VeriSeq NIPT Tesis Sunucusu
VeriSeq NIPT is Akisi Yoneticisi | VeriSeq NIPT Test Yazilimi
VeriSeq NIPT Yontemi i  Sekanslamalsleyici | Analiz Isleyici

Plazma lzolasyonu Kitaplik Miktar Tayini

Sekanslama Calistirmasi
Uyumlulugu Kontrold

Analiz Kuyrugu

cfDNA Ekstraksiyonu Havuzlama Sekanslama MIPT Analiz

Tamamiama lzleme Ardigik Dizeni

Kitaplik Hazirlama :
Sekanslama KK Analiz KK

VeriSeq NIPT | VeriSeq NIPT
Seri Yoneticisi Hizmetleri

VeriSeq NIPT Rapor, lkaz ve E-Posta
Sunucusu Web Ul Bildirimi Olusturucu

Yeni Nesil Sekans Cihazi

Sekans Cihazi Denetim Yazilimi .

Yerel Disk Veritabani
Sekans Havuzu
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VeriSeq NIPT Cozumu, ayni alt agi kullanan tUm sistem ekipmanlarinin baglantisini olusturmak igin yerel alan
agini (LAN) kullanir. LAN kullanimi, esnek ekipman konumlandirmasi ve ek sekans cihazlari ve/veya ML STAR
is istasyonlar baglayarak genigletilebilir veri hacmi saglar. Sekil 2 bir genel bakis sunmaktadir.

Sekil 2 VeriSeqg NIPT C6zUmUune Genel Bakis

Laboratuvar
Yerel Ag1
VeriSeq NIPT Tesis Sunucusu
15 akig Yoneticisi
s - Numune Hazirlama
_ Bilgileri/verileri
E—
e ; Veriseq NIPT
Yeni Nesil Sekans Cihan sekanslama verileri Test Yazilimi
Clusturma

MIPT Raporlarini Goriintiileme/
| MIPT Sunucusu Web Ul Erigimi

L — Rapor
_t Olusturma

Yerel Disk

Sekanslama Verileri
Depolama | .

(istage bagh)
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G il 3

VerSeq NIP T Y O e . 3
VeriSeq NIPT Seri YONetiCiSl .. ..l 3
VeriSeq NIPT Hizmetler L 8

VeriSeq NIPT is Akisi Yéneticisi, ML STAR’a kurulur ve basit ve sezgisel bir kullanici aray(izii saglar ve VeriSeq
NIPT Cézumii uyarinca kan numunelerinin hazirlanmasini otomatiklestirir. is Akisi Yoneticisi veri isleme,
depolama, numune izleme ve is akisi mantigini uygulama amaclariyla Tesis Sunucusu ile veri baglantisini
surdurdr.

is Akisi Yoneticisi 3 ydnteme erisim saglar:
VeriSeq NIPT Yéntemi
VeriSeq NIPT Seri Yoneticisi
VeriSeq NIPT Hizmetleri

VeriSeq NIPT Yéntemi (Yontem), numunelerin ML STAR'da otomatik olarak islenmesini yonetir. Yontem
asagidaki islem adimlarini gerceklestirir:

Plazma izolasyonu-Kan alma tiiptinden 1 mlizole plazma aktarir. islem mantigi Test Yaziimi ile bir seri
olusturur. Her bir seri numune barkodu, numune turt, kuyu konumu ve cinsiyet raporlamasi isareti de
dahil olmak Uzere numune verileri igerir.

cfDNA Ekstraksiyonu—-cfDNA'y1 900 ul plazmadan saflastirir.

Kitaplk Hazirlama—-Sekanslama i¢in hazir olan saflastirimis cfDNA'dan kitapliklar olusturur. Kitapliklar
serideki her bir numune icin benzersiz dizinler icerir.

Kitaplk Miktar Tayini-384 kuyulu mikroplaka biciminde ek floresan boya kullanarak cfDNA
konsantrasyonunu belirler.. Plaka, etiketlenmis DNA standart egrisi ile serideki her numuneden iki kopya
icerir. Bir R kodu mikroplaka okuyucusundan gelen ham floresan okumalarini kullanir ve élctn egrisine
goére numune konsantrasyonlarini hesaplar.

Havuzlama ve Normallestirme—Kitapliklari sekanslama icin tekli havuzlarda birlestirir. ikinci bir R kodu,
daha énce belirlenmis konsantrasyonlari kullanarak sekans cihaziicin hazir havuzdaki her bir numuneye
yonelik uygun aktarim hacimlerini hesaplar.

VeriSeq NIPT Seri Yoneticisi (Seri Yoneticisi), otomatik prosedurlerin gerceklestirimesiicin kullanilan araytzle
ayni arayUzU kullanarak numunelerin, serilerin ve havuzlarin durumunu yonetir. Sistem, birden ¢ok sivi yonetimi
sistemi ve sekans cihazi genelinde ve analiz ardisik dizeni araciliglyla numune izlemesine olanak sunar.
Numune isleme prosedurleri hakkinda daha fazla bilgi icin bkz. VeriSeq NIPT Coézimd Kullanim Talimati (belge
no. 1000000001856).
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Numuneler is akisl icerisinde asagidaki nesneler araciligiyla yonetilir:

Nesne Aciklama

Numune Tek bir kan tlipunden tek seferde ¢ekilen 1 ml plazmanin sonucu. Numuneler kan tUptnin barkodu
(numune barkodu) ve seriyle iligkilendirilir.

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

Havuz Normallestiriimis ve seyreltiimis, sekans cihazinda kullanima hazir hacim, ¢ift dizinli kitapliklar.
Her bir havuz en fazla 48 numune icerir.

isleme sirasinda nesnelere asagidaki eylemler uygulanabilir:

Olusturulan

Eylem Nesne Aciklama
y Rapor ¢!
Gecersiz Numune  Numune Kullanici tarafindan islenmek icin artik gecerli degil olarak isaretlenen numune.
Kilma Gecgersiz @egersiz klllnanl numuneler i¢in hicbir test sonucu olusturulmaz.
Kilma Ornek: Plazma Izolasyonu sirasinda goértintr kan hlcresi tasimasi.
Seri Seri Kullanici tarafindan artik gecerli degil olarak isaretlenen seri. Seri havuz
Gecgersiz Qlusturma isleminden dnce gecersiz kilinirsa tum numuneler gegersiz kilinir.
Kilma Ornek: Dusurdlmus veya farkl bir sekilde hatali tasinmis plaka.
Havuz Havuz Kullanici tarafindan artik gegerli degil olarak isaretlenen havuz. 2 havuz
Gecgersiz gecersiz kilma isleminden sonra, havuz i¢erisindeki tUm numuneler gecersiz
Kilma l§|I|n|r.
Ornek: 2 basarsiz sekanslamada kullanilan tim havuz hacmi.
Basarisiz Numune  Numune Belirtilen bir KK metriginin basarisiz olmasi veya sistem tarafindan tespit edilen
KK Gecersiz sivi tasima hatasi nedeniyle VeriSeq NIPT C6zUmU numuneyi otomatik olarak
Kilma gecersiz olarak isaretledi.
Seri Seri VeriSeq NIPT CozUimU otomatik olarak tim seriyi gecersiz olarak isaretledi.
Gecgersiz Ornek: Sivi tasima sirasinda sistem hatasi.
Kilma
iptal Numune  Numune Laboratuvar yénetimi numuneyi iptal edildi olarak isaretledi. Hi¢gbir test sonucu
iptali uretilmez.
Numune Numune  Numune Kullanici tarafindan Evet, Hayir veya SCA olarak isaretlenen cinsiyet
Niteliklerini Cinsiyet raporlamasi. Evet olarak belirtiimis Numune cinsiyet raporlamasi icin numunenin
Duzenle Raporlamasi  cinsiyeti olusturulur. Hayir olarak belirtilmis numune cinsiyet raporlamasi i¢in
numunenin cinsiyeti olusturulmaz. SCA olarak belirtiimis numune cinsiyet
raporlamasi i¢in yalnizca cinsiyet andploidileri raporlanir.
Numune  Numune Kullanici tarafindan Tekiz, ikiz, NTC veya Kontrol olarak isaretienen cinsiyet
Cinsiyet tdrd. Numune cinsiyet tirinun belirlenmesi testin analizini dogrudan etkiler.
Taru Dogru test sonuglarn saglamak igin, numune cinsiyet tGrindn dogru olmasi

gerekir.

Gecgersiz kima, basarisiz KK veya iptal etme isleminden sonra, nesne daha fazla islenmez. Laboratuvar bilgi
yoénetimi sistemleri (LIMS), kan alma tlpUnden numunenin yeniden islenmesini belirtmek icin Numune
Gecersiz Kilma raporlarini kullanabilir.

Numune Sayfasi Girdisi

Girdi numune sayfasl, numune turl ve cinsiyet kromozomlari raporlama durumu da dahil hastayla ilgili numune
bilgileri saglar. Sistem, sekanslama havuzlarinin olusturulabilmesi icin tam numune bilgilerini gerektirir.

Girdi numune sayfasl, sekmeyle ayriimis metin dosyasi (*.txt) olmaldir. Dosyadaki baslik sttunu isimleri,
asagidaki tabloda goriinen baslik sttunu isimleriyle bire bir eslesmelidir.

Belge No 1000000001949 v04 TUR
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Baslik Veri Turi  Gereklilik Aciklama
Situnu
batch_name Dize/Bosluk  Gerekli Numunenin seri adini belirtir.

Girdi numune sayfasinin dogru seri ile iliskilendirildigini teyit etmek lGzere

arama ydntemine (Iis Akisi Yoéneticisi) girilen seri adiyla eslesmelidir.

Maksimum 26 karakter vardir. Stun bos birakilabilir.

NOT batch_name siUtunu olmayan numune sayfalarn kabul edilmeyecektir.
sample_ Dize GereKili ML STAR'a ylklenen kan numunesi tlplerinin Gzerindeki barkodlar.
barcode Numune barkodu olarak bir tam sayi degeri kullanilirsa bu tam sayi degeri

15 haneyi asmamalidir. AlfanUmerik numune barkodu maksimum 32

karakter olabilir. Yalnizca sayilar, harfler, kesik cizgiler (-) ve alt ¢izgiler (_)

kullanin.
sample_type Dize Gerekli Analiz icin numune tartnd be_lirtir.
Izin verilen degerler "Tekiz", "lkiz", "Kontrol" ve "NTC"dir.
Sex_ Dize Gerekli Fetal cinsiyet kromozomu raporlamasini belirtir.
chromosomes Izin verilen degerler "evet" (raporla), "hayir" (raporlama) ve "sca" (yalnizca

cinsiyet kromozomu andéploidilerini raporla) segenekleridir.

Girdi numune sayfasi Plazma izolasyonu veya Havuzlama sirasinda yiklenir ve Seri Yéneticisi kullanilarak
yiklenebilir. Numune bilgileri, numune yikleme islemi sirasinda teyit edilir. Plazma izolasyonu islemi srrasinda
yuklenen numuneler tam numune listesi veya numunelerin alt grubunu icerebilir. Havuzlama islemi sirasinda
sistem Plazma izolasyonu islemi sirasinda yiiklenmeyen tiim eksik numune bilgilerini talep eder.

Kullanici serideki tim numuneler icin (muasteri LIMS tarafindan olusturulan serilere ydnelik) veya tekrarlanan
testler icin (kalan acik konumlar mevcut numunelerle doldurulmus olarak) numune yikleme islemini kontrol
eder.

Numune sayfalarini kullanmaya iliskin 3 yol arasindan secim yapin:
Onceden tanimlanmis seriler (LIMS tarafindan olusturulmus seriler)
Gegici seri olusturma (is Akisi Yoneticisi tarafindan olusturulmus seriler)
Hibrit seri olusturma (takviye edilmis LIMS dncelikli numuneleri)

Onceden Tanimlanmis Seriler — LIMS Tarafindan Olusturulan Seriler

Seriler, numune isleme baslamadan énce misteri LIMS sistemi tarafindan olusturulabilir. Onceden
tanimlanmis serilerde, tim numuneler ML STAR'a ytklenmeden 6nce halihazirda bir seriyle iliskilendirilir.
Plazma izolasyonu sirasinda yUklenen numune sayfasi, seride yer alan butin numuneleri tim numune
bilgileriyle birlikte icerir. islemin baslangicinda is Akisi Yéneticisine manuel olarak dogru seri numarasinin
girildiginden emin olmak icin LIMS tarafindan olusturulan serilere yénelik numune sayfalari seri numarasi
stutununu igermelidir.

Sistem numune sayfasinda yer alan tim numunelerin seride olmasini gerektirdiginden bu yaklasim bire bir
numuneleri kilitleme avantaj saglar. Daha fazla bilgi gerekmez ve laboratuvar ilave veri girdisi olmadan nihai
rapora devam edebilir.

Avantajlar— Seri iceriklerine yénelik tam kontrol saglar. istenmeyen numunelerin yiklenmesini énler.

Dezavantajlar—Envanterden seri olusturmak icin bir sistem gerektirir (gelismis LIMS). Laboratuvar
personelinin depodan dogru numuneleri almasini veya gelismis bir numune depolama sistemini gerekli
kilabilir.

Belge No 1000000001949 v04 TUR
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VeriSeg NIPT Co6zUmU Yazilim Kilavuzu

Gecici Seri Olusturma— Olusturulan Seriler

Seriler, fiziksel olarak numune tiplerinin toplanmasi ve bunlarin plazma izolasyonu sirasinda ML STAR'a
yUklenmesiyle laboratuvarda olusturulabilir. Onceden numune-seri iliskilendirmesi gerekmez ve
laboratuvardaki kullanici hangi numunelerin seriye dahil edilecegdini belirler.

istemde bulunuldugunda, kullanici plazma izolasyonu sirasinda No Sample Sheet (Numune Sayfasi Yok)
dgesini secer. Is Akisl Yoneticisi yiiklenen numuneleri manuel olarak girilen seri numarasiyla iliskilendirir ve bir
seri baslatma raporu olusturur. Serinin olusturuldugunu belirtmek ve iligskilendiriimis numunelerin bir listesini
saglamak icin rapor laboratuvar LIMS sistemine gdnderilebilir.

Avantajlan—LIMS veya numune sayfasi gerekmez. Kullanicilar, havuzlama sirasinda yUklemek igin
numune turU ve cinsiyet raporlamasi hakkindaki bilgilerle seri baslatma raporunu degistirebilir.
Esnektir, istendigi anda herhangi bir numune eklenebilir.

Dezavantajlar—Hangi numunelerin seriye dahil edilecegi Uzerinde otomatik kontrol yoktur.
Kullanicristenmeyen bir numuneyi ytkleyebilir. Numune verileri havuzlama sirasinda yuklenmelidir.

Hibrit Seri Olusturma— LIMS Oncelikli Numuneler

Musteri LIMS sistemi dnceden tanimlanmis numunelerin alt kimesiyle bir seri olusturabilir. Seride kalan
numuneler yliklenen numunelerden is Akisi Yéneticisi tarafindan doldurulur. Bu durumda, kullanici plazma
izolasyonu sirasinda bir kKismi numune sayfasli yUkler. Yine, seri adlarini 6nceden belirlemek istemeleri halinde
laboratuvarlarin Seri No stitununu doldurmalar istenir. Kimi zaman bir kullanici manuel olarak girilen seri adini
iki kez kontrol etmek icin yalnizca seri adiniiceren bos bir numune sayfasi yuklemeyi secebilir. Bu strateji,
yUksek degerli numunelerin galismaya dahil edildiginden emin olmak i¢in yeniden yapilan testler gibi yUksek
degerli testlerin dnceliklendiriimesi agisindan iyi galisir. Seriye hangi numunelerin dahil edilecegine dair karar
kismen LIMS ve kismen de laboratuvardaki kullanici tarafindan belirlenir.

Avantajlar— Seri adini ve serideki numunelerin bazilarini (yani, yeniden yapilan testler) belirleme yetenegini
korurken Gegici Seri Olusturma stratejisinin esnekligini strdtrdr.

Dezavantajlar—Numuneleri tam olarak belirlemez; dolayisiyla, istenmeyen bir numune yine de yuklenebilir.
Bu strateji yine de havuzlama sirasinda bazi numuneler hakkinda bilgi gerektirir.

Numune Niteliklerini DUzenle

Sekanslama calistirmasini baslatmadan énce herhangi bir noktada VeriSeq NIPT Seri Ydneticisini kullanarak
bagmsiz numune cinsiyet kromozomu raporlamasi ve numune turt niteliklerini degistirin.

1 Seri Yoneticisine erisin.

2  Seri No ve Kullanici Adi veya kullanici adinin bas harflerini girip OK (Tamam) 6gesine tiklayin.
3 Seriplakasi semasindan istenen numuneyle iliskili kuyu konumuna tiklayin.
4

Dogru numunenin gosterildigini teyit edin ve ardindan Sample Type (Numune TUrl) asagr acllr listesinden
bir Sample Type (Numune TurU) niteligi secin.

5 Sex Reporting (Cinsiyet Raporlamasi) asagi acllir listesinden bir Sex Reporting (Cinsiyet Raporlamasi)
niteligi secin.

6 Edit (Duzenle) 6gesine tiklayin.

Numune, Seri ve Havuz Gegersiz Kilma

Numune islemindeki adima bagl olarak, kullanici bagimsiz bir numuneyi, seriyi veya numune havuzunu
gecersiz kilabilir. Gegersiz kilma isleminden sonra numune, seri veya havuz artik islenemez.
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Bir test raporu olusturmadan 6nce herhangi bir zamanda bir veya daha fazla numuneyi gecersiz kilmak igin
VeriSeq NIPT Yéntemini veya Seri Yéneticisini kullanin.

VeriSeq NIPT Yontemi Kullanarak Numune Gegersiz Kilma

1 Numune isleme sirasinda, her is Akisi Yéneticisi isleminin sonundaki Well Comments (Kuyu Yorumlari)
penceresinde basarisiz olan bagimsiz kuyuyu secin ve OK (Tamam) 6gesine tiklayin.

2 Asagdi acilir menUlerden en az bir aciklama secin veya Other (Diger) onay kutusunu segerek bir yorum girin.
Fail Sample (Numuneyi Atla) onay kutusunu secin ve OK (Tamam) égesine tiklayin.

4 Sistemin numuneyi atladigini teyit edin.

SeriYoneticisini Kullanarak Numune Gegersiz Kilma
Asagidakileri gecersiz kilmak icin Seri Yoneticisini kullanin:
Numune
Havuz adimi tamamlanmadan énce bir seri.
Havuz adimi tamamlandiktan sonra ancak test raporu olusturulmadan énce bir numune havuzu.
*I'E NOT
Seri Yoneticisini galistrmadan énce gecerli olarak calistirilan yontemlerden ¢ikin.

Seri Yoneticisine Erisim

1 Seri Yoneticisine erismek icin asagidakilerden birini yapin:
App Launcher (Uygulama Baslatici) uygulamasindan VeriSeq NIPT Batch Manager (VeriSeg NIPT Seri
Yoneticisi) 6gesine tiklayin.
AgJ baglantisi bulunan bir bilgisayarda C:\Program Dosyalari (x86)\HAMILTON\Methods\VeriSegNIPT
konumuna gidin. Hamilton Calistirma Denetim Cihazi ile Batch Manager (Seri Yéneticisi) ydntem
dosyasini (VeriSegNIPT_Batch_Manager.med) acin.

Numune Gegersiz Kilma

1 Seri Yoneticisine erisin.
Seri No ve Kullanict Adi veya kullanici adinin bas harflerini girip OK (Tamam) 6gesine tiklayin.
Seri plakasi semasindan basarisiz numuneyle iliskili kuyu konumuna tiklayin.

Dogru numunenin gosterildigini teyit edin ve Invalidate Sample (Numuneyi Gecersiz Kil) dgesine tiklayin.

o B~ WO DN

Basarisizliga dair bir neden girin ve Invalidate (Gecersiz Kil) 6gesine tiklayin.

Seri plakasl semasinda gecersiz kilinan numune yesil renkten kirmizi renge déner ve durum etiketi gegerli
yerine basarisiz olarak degisir.

Seri Gegersiz Kima

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 Gecersiz Kil) 6gesine tiklayin.
4

Basarisizliga dair bir neden girin ve Invalidate (Gecersiz Kil) 6gesine tiklayin.
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Seri icin hi¢ gecerli havuz yoksa seri plakasi semasindaki tim numuneler yesil renkten kirmizi renge
degisecektir. Seri icerisindeki gecerli havuzlar gecerliligini korur.

Havuz Gegersiz Kiima

1 Seri Yoneticisine erisin.

2 SeriNo ve Kullanict Adi veya kullanici adinin bas harflerini girip Pool Manager (Havuz Yoneticisi) dgesine
tiklayin.

Havuzun barkodunu tarayin.
Kullanicr Adini veya kullanici adinin bas harflerini girip OK (Tamam) égesine tiklayin.

5 Basarisiziga dair bir neden girin ve Invalidate (Gecersiz Kil) 6gesine tiklayin.

Numune Sayfasi Yiikleme

Kullanici, Seri Yoneticisi aracililyla numune bilgilerini iceren bir numune sayfasi yUkleyebilir. Bu 6zelligi
kullanarak kullanici 6rneg@in blyuk setler halinde numune bilgileri yUkleyebilir veya bunlari degistirebilir.

1 Seri Yoneticisine erisin.

2  SeriNo ve Kullanici Adi veya kullanici adinin bas harflerini girip OK (Tamam) 6gesine tiklayin.
3 Upload New Sample Sheet (Yeni Numune Sayfasi Yikle) 6gesine tiklayin.
4

istenen numune sayfasina goz atip segin ve ardindan OK (Tamam) égesine tiklayin.

Numune iptali

1 Seri Yoneticisine erisin.
Seri No ve Kullanici Adi veya kullanici adinin bas harflerini girip OK (Tamam) 6gesine tiklayin.
Seri plakasi semasinda, iptal edilen numuneyle iliskili kuyu konumuna tiklayin.

Dogru numunenin gdsterildigini teyit edin ve Cancel Sample (Numuneyi iptal Et) 8gesine tiklayin.

oo b~ WO N

Basarisiziga dair bir neden girin ve Cancel (iptal) gesine tiklayin.
Seri plakasi semasinda iptal edilen numune yesil renkten kirmizi renge degisir.

VeriSeq NIPT Hizmetleri (Hizmetler) hem ML STAR hem de Is Akisi Yéneticisinin yapilandirimasi ve
dogrulanmasi igin kullanilan birtakim araglar icerir. Bu araglar sistemin normal ¢alismasi igin gerekli degildir
ancak sorun giderme c¢alismalar sirasinda lllumina veya Hamilton Teknik Destek bolimune yardimci olmak
Uzere gerekli olabilir. Bu araclar ayrica kime yogunlugundaki kayma nedeniyle sistem parametrelerinin
ayarlanmasi icin de kullanilabilir.

VeriSeq NIPT Hizmetlerini Baglatma

& NoOT
Hizmetleri yUritmeden dnce calisan ttim ydntemleri kapatin.
Hamilton Calistirma Denetim Cihazini ve ardindan yéntem dosyasini acin:

Hamilton ApplLauncher uygulamasindan VeriSeq NIPT Services (VeriSeq NIPT Hizmetleri) dgesini agin.
VEYA
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"C:\Program Dosyalari (x86)\HAMILTON\Methods\VeriSegNIPT\VeriSegNIPT_Service.med"
Services (Hizmetler) araclar 2 tir testi etkinlestirir:

Bagimsiz Testler—ML STAR donaniminda sorun gidermek icin kullanilan bilesen testleri.

Servis Araglar—is Akisi Yoneticisini yapilandirmak icin kullanilan araclar.

Bagmsiz Testler

is Akisi Yoneticisinde karsilasilan donanim sorunlarini gidermeye yardimei olmak icin asagidaki sistem testleri
gerekli olabilir.

Sistem Testi Aciklama

Barkod/Otomatik AutolLoader (Otomatik YUkleyici) sistem tablasinin ve barkod tarama islevinin dizgin

YUkleme yapilandirlip yapilandinimadigini test eder.

CPAC CPAC tabla Ustu Isitici sistemlerinin islevini test eder. Ayrica bagimsiz birimlerin kontrol kutusu ile
arasindaki elektrik baglantisinin dogru olup olmadigini kontrol eder.

BVS Vacuum Vakumun baglanabildigini ve operasyonel basing¢lara ulasabildigini teyit etmek icin tabla tzeri
temel basing¢ sisteminin islevini test eder.

Bagimsiz Kanal Bagimsiz pipet kanallarinin islevini test eder. Pipet kanallannin damlatip damlatmadigini ve
besleme hacimlerinin tutarliigini tespit etmek icin sivi tutma testi gerceklestirir.

iSwap iSwap robotik kolun iglevini test eder ve tim tabla 6gretim konumlarini teyit eder.

96 Basli CO-RE 96 pipet basinin islevini test eder. Pipet kanallarinin damlatip damlatmadigini ve besleme

hacimlerinin tutarliigini tespit etmek icin sivi tutma testi gergeklestirir.

Bagimsiz testler gerceklestirmek igin:
1 YurUtmek Uzere belirli bir testi secin.
"I'E‘ NOT
Full 10Q Execution (Tam 10Q YUurutme) 6zelligi 6 testin tamamini sirall olarak galistirr.
2 Ekipman islevi ve karsilasilan tum sistem hatalarina yonelik gézlemleri not ederek ekran talimatlarini izleyin.
Tamamlandiginda, yéntemden cikmak icin Abort (iptal) gesine tiklayin.
4 Test srrasinda olusturulan sistem iz gunlUklerini saglamaniz isteniyorsa bunlar surada bulabilirsiniz:
“C:\Program Dosyalari (x86)\HAMILTON\LogFiles”
“VeriSegNIPT_Services...” ile baglar
Servis Araclari

Servis Araclar, is Akisi Yoéneticisi ve bazi test parametrelerinin yapilandirimasina olanak sunar.

Sistem Testi Aciklama

Sunucu VeriSeq NIPT i§ Akigl Yoneticisi ve Test Yaziimi a(asmdaki baglantiyl yapilandinr ve test eder.
Yapilandirmasi Bu sistemler arasinda duzgun bir iletisimin olmasi Is Akisi Y6neticisinin ¢alismasi i¢in zorunludur.
Test Yapilandirmasi Varsayilan kitaplik konsantrasyonunu sifirlamak i¢in kullanilir.

Deck Teach Araci Bir dosyadan &gretilen tablo konumlarinin disa ve ice aktarnimasi i¢in kullanilir.
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Sunucu Yapilandirmasi

Tesis Sunucusu ag adresi dedisirse Is Akisi Yéneticisini yeni adrese yénlendirin.

1 Services Tools (Hizmet Araclar) mentsinden Server Configuration (Sunucu Yapilandirmasi) 6gesini secin.
2 URL'yi Tesis Sunucusunun yeni adresiyle glincelleyin.

3 Test Connection (Baglantiyr Test Et) 6gesine tiklayin.
Bu mesaj alnmazsa lllumina Teknik Destek bolumuyle iletisim kurun.

4 System Configuration (Sistem Yapilandirmasi) ekranindan OK (Tamam) 6gesine tiklayin ve yeni degeri
kaydetmek icin Apply (Uygula) dgesine tiklayin.

Test Yapilandirmasi

Havuzlama islemi sirasinda calistirma bazli olarak is Akisi Yoneticisinde sekans cihazi havuzlarindaki sekans
cihazi kitapliklarinin konsantrasyonunu ayarlayabilirsiniz (bkz. VeriSeq NIPT Cézimd Kullanim Talimati (belge
no 7000000001856)). Bu konsantrasyonun varsayllan degerini degistirmek icin Assay Configuration (Test
Yapilandirmasi) araci kullanilabilir.

Varsayilan Cinsiyet Kromozomu Raporlama parametresini Evet veya Hayir olarak ayarlayabilirsiniz.

Bu parametre numune hazirlama sirasinda Use Default (Varsayilani Kullan) dugmesi secildiginde numunelere
hangi niteligin atanacagini belirler. Assay Configuration (Test Yapilandirmasi) araci bu degeri degistirmek icin
kullanilabilir.

1 Assay Configuration (Test Yapilandirmasi) 6gesine tiklayin.

2 Target Library Concentration (pg/ul) (Hedef Kitaplik Konsantrasyonu) kutusunu istenen degere
guncelleyin.

Varsayilan Cinsiyet Kromozomu Raporlamasini istenen degere gtincelleyin.

4 Apply (Uygula) 6gesine tiklayin.
Hicbir hatayla karsilasimazsa varsayilan sistem hedefi kitaplik konsantrasyonu sifirlanir.

Deck Teach Araci

Sorun giderme sirasinda, dgretilen konum degerlerinin disa aktarimasi gerekebilir. Deck Teach Aracini
kullanarak degerleriyle birlikte konumlarin bir listesini olusturun.

1 Deck Teach Tool (Deck Teach Araci) 6gesine tiklayin.

2 Export (Disa Aktar) dgesine tiklayin.

3 Ogretilmis tabla konumlarini iceren metin dosyast icin bir ¢ikti konumu secin.
4

OK (Tamam) 6gesine tiklayin.
Deck Teach Tool (Deck Teach Araci), is Akisi Yoneticisi kurulumu igin tiim égretilmis laboratuvar donanimi
konumlarina yénelik degerleriiceren bir metin dosyasi kaydeder.

5 Method Selection (Yontem Secimi) ekranina geri dénmek icin Cancel (iptal) dgesine tiklayin.
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Yeni nesil sekanslama sistemi miktar tayini yapilan kitaplik havuzundaki tim numuneler icin sekanslama
okumalarn olusturur ve Tesis Sunucusu araciligiyla VeriSeq NIPT C6zUmu ile entegre olur. Sekanslama verileri
Test Yazilminin Analiz Isleyici ézelligi tarafindan degerlendirilir.

Yeni nesil sekanslama sistemini VeriSeq NIPT Cézimu ile entegre ederken asagidakileri gz énunde
bulundurun.

Veri depolama entegrasyonu
Analiz veri hacmi kapasitesi

Ag trafigi kisitlamalar

Test Yaziimi, asagidaki teknik dzellikler uyarinca hazirlanmis kitaplk havuzunda sekanslama verileri
olusturabilecek yeni nesil bir sekans cihazi gerektirir:

2x36 ¢ift sonlu okumalar Uretme

VeriSeq NIPT Numune Hazirlama kitindeki dizin adaptérlerine uyumlu
2 boya bazl kimya

.BCL dosyalarinin otomatik Gretimi

VeriSeq NIPT CozUmu icin tipik bir sekanslama ¢alistirmasi, yeni nesil sekanslama sistemi verileri igin 25-30
GB gerektirir. Gergek veri boyutu nihai kiime yogunluguna bagl olarak farkliik gdsterebilir. Tesis Sunucusu,

7,5 TB'tan fazla depolama alani saglar ve bu alan yaklasik 300 sekanslama calistirmasi (7.500 / 25 = 300) icin
yeterlidir.

Veri depolama amaclari acisindan, asagidaki yontemlerden 1'i icin yeni nesil sekanslama sistemini Tesis
Sunucusuna egleyin:

Tesis Sunucusunu veri deposu olarak kullanin. Bu yapilandirmada sekans cihazi dogrudan sunucuya
eslenir ve verileri yerel sunucuda saklar.

YUksek veri hacmi olan bir laboratuvar icin aga bagl depolama (NAS) kullanin. Yeni nesil sekanslama
sistemini, sekanslama verilerini dogrudan NAS Uzerinde belirli bir konumda tutacak sekilde yapilandirin.
Bu kurulumda, sunucunun gelen sekanslama calistirmalarini izlemesini saglamak Uzere Tesis Sunucusunu
6zel NAS konumunu izleyecek sekilde yapilandirin. Numune hacmini arttirmak igin coklu yeni nesil
sekanslama sistemleri eklenebilir. Sunucuyu NAS’ye esleme hakkinda daha fazla bilgiigin, bkz. Paylasilan
Ag Surdcusint Yénetme, sayfa 21.

Yeni nesil sekanslama sistemlerini sunucu veya NAS ile esleme konusunda daha fazla bilgi icin Uretici kullanim
kilavuzuna bakin.
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VeriSeq NIPT Analiz Ardisik DUzeni genellikle tek bir sekanslama calistirmasina yonelik verileri yaklasik

5 saatte isler. Numune veri hacmi bakimindan laboratuvari genisletirken tek bir sunucunun giinde maksimum
4 calistirma isleyebilecegini, bunun ginde 48 numune x 4 = 192 numuneye esit oldugunu gdz éninde
bulundurun. ilave veri hacmi ¢éziimleri icin lllumina Destek ile iletisim kurun.

VeriSeq NIPT C6zUmu yeni nesil sekanslama sistemi, Tesis Sunucusu ve NAS (yapilandirimissa) arasindaki veri
hacmiicin Yerel Alan Agini (LAN) kullanir. Numune hacmini arttirrken asagidaki BT altyapisi trafigi kisitlamalarin
g6z 6nunde bulundurun:

Yaklasik 10 saat boyunca Uretilen yaklasik 25 GB'lik ortalama veri trafigi sekans cihazi basina hemen
hemen 0,7 MB/sn'dir.

Laboratuvar altyapisi, dikkate alinmasi gereken baska trafik kaynaklarini da destekliyor olabilir.
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Tesis Sunucusu, VeriSeq NIPT CozimU'niin merkezi bilesenidir ve is Akisi Yoneticisi, yeni nesil sekans cihaz
ve kullanici arasinda baglanti noktasi olarak gérev yapar. Tesis Sunucusu surekli arka plan hizmeti olarak
calisan Test Yazilimini barindirir.

Test Yaziimi, test edilen numunelerin kromozom kopya sayisini degerlendirmek Uzere istatistikler olusturur ve
21.,18., 13., X ve Y hedef kromozomlarda andploidi tayini gerceklestirir. Yeni nesil sekanslama cihazi 36 bazli
cift sonlu okumalar formunda analiz girdisi Uretir. Test Yazilimi, okumalari referans insan genomuna goére hizalar
ve genomdaki benzersiz bir konuma veya tesise hizalanan okumalar Uzerinde analiz gerceklestirir. Test
Yaziimi, tekrarlayan okumalari ve 6ploid numuneleri genelinde kapsam bakimindan ytksek varyasyonla iligkili
alanlari harig tutar. Sekanslama verileri, nikleotid icerigi ve istenmeyen varyasyonun seri etkilerini ve diger
kaynaklari dizeltmek igin normallestirilir. cfDNA par¢acik uzunluguna iliskin bilgiler ¢ift sonlu sekanslama
okumalarindan turetilir. Test Yazilimi ayrica fetal veya maternal cfDNA icin zenginlestirildigi bilinen boélgeler
hakkinda sekanslama kapsami istatistiklerini degerlendirir. Pargacik uzunlugu ve kapsam analizinden
olusturulan veriler her bir numunenin fetal fraksiyonunu (FF) tahmin etmek icin kullanilir. VeriSeqg NIPT Test
Yaziimi bu bilgileri kullanarak her bir numunedeki her test kromozomuna yénelik istatistikler olusturur ve
asagidakileri karsilastirarak anoploidinin belirlenmesini saglar:

» Bolgedeki normallestirilen sekanslama verilerine gére bir numunenin etkilenmis olma olasilig

b Aynibilgiler isiginda bir numunenin etkilenmemis olma olasiiginin tahmini fetal fraksiyonu

Test Yaziimi surekli olarak calisir ve Tesis Sunucusundaki Girdi klasériine yeni sekanslama verileri eklendikce
bu verileriizler. Yeni bir sekanslama calistirmasi tanimlandiginda, asagidaki akis tetiklenir.
Sekil 3 Veri Akigi Semasi
izleme | Sekanslama | KK Analiz Raporlama

Sekanslama
galistirmasini analiz Rapor olugtur
igin kuyruda al

Yeni sakanslama veriler Sekanslama igleminin - KK sekanslama
klasdri saptand) tamamianmasini bekle 4 caligtirmas: verilen

Caligtirma Analizi
(Bagarisizsa 3 kez
yeniden dene)

Sekanslama caligirmasi
on kontroller

Analiz basansiz aldu
Kullaniciy: bidgilendir
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1 izleme—Yeni sekanslama galistrmasinin gecerliligini 5Snceden kontrol eder. Gegerlilik kontrolii calistirma
parametrelerinin uygunlugunu (degerlerin beklenen degerlerle eslesip eslesmedigi), akis hicresinin bilinen
mevcut havuz tdpuyle iliskisini kontrol eder ve o havuzdaki ayni numuneler igin daha énce sonug rapor
edilip edilmedigini (yeniden c¢alistirma) kontrol eder. Bu kontrollerden herhangi biri basarisiz olursa e-posta
bilgilendirme sistemi araciligyla ve Web Ul'deki ikazlar giinligu ile kullanici bilgilendirilir.

2 Sekanslama—Surekli olarak sekanslama calistirmasinin tamamlanmasini izler. Calistirmanin
tamamlanmasi icin zaman asimini tanimlayan bir zamanlayici ayarlanir. Zaman asimi durumunda,
e-posta bilgilendirme sistemi aracilidiyla ve Web Ul'deki Ikazlar gunltgu ile kullanici bilgilendirilir.

3 KK—Sekans cihazi tarafindan olusturulan Birlikte Calistirma KK dosyalarini inceler. Test Yaziimi toplam
kime sayisini, kiime yogunlugunu ve okumalarin kalite skorlarini kontrol eder. KK kriterlerinin basarisiz
olmasi durumunda, e-posta bilgilendirme sistemi araciligyla ve Web Ul'deki Alerts (ikazlar) ginligu ile
kullanici bilgilendirilir.

4 Analiz—Sunucuyla yapilandirilan cesitli aletler tarafindan olusturulan birden ¢ok sekanslama ¢alistirmasina
yonelik analiz kuyrugunu yénetir. Sunucu, ilk Giren ilk Cikar (FIFO) ilkesine gdre her seferinde tek bir analiz
isi gerceklestirir. Analiz basariyla tamamlandiktan sonra, kuyruktaki bir sonraki planlanan analiz baslatilir.
Bir analiz calistirmasi basarisiz olursa veya zaman asimina ugrarsa Test Yazilimi en fazla 3 defa analizi
otomatik olarak yeniden basglatir. Her basarisiz islemden sonra, e-posta bilgilendirme sistemi araciligiyla ve
Web Ul'deki Alerts (ikazlar) giinligu ile kullanici bilgilendirilr.

5 Raporlama—Analiz tamamlandiktan sonra nihai sonuglari igceren raporu olusturur. Bir hata olusur ve
raporlar olusturulmazsa e-posta bilgilendirme sistemi araciligiyla ve Web Ul'deki Alerts (Ikazlar) gunltgu ile
kullanici bilgilendirilir.

Test Yazilimi Gorevleri

Test Yaziimi hem otomatik hem de kullanici tarafindan baslatilan gorevler gerceklestirir.

Otomatik Gorevler
Test Yazilmi asagidaki otomatik gorevleri gergeklestirir:

Numune hazirlama ginligi tanmlama ve depolama—Her adimin sonunda bir dizi gikti dosyasi olusturur
ve bunlar Cikti klasériinde bulunan ProcesslLogs klasériinde depolar. Daha fazla bilgi almak Gzere genel
bakis icin Rapor Dosyas! Yapisi, sayfa 34 bolumuUne ve ayrintilar igin Islem Raporiari, sayfa 41 bélimUtne
bakin.

ikaz, e-posta ve rapor bildirimi olusturma —Numune Hazirlama adimlari ve numuneye gére sekanslama
verilerinin ve analiz sonuclarinin kalite kontroll sirasinda seri, havuz ve numunenin gecerlilik durumunu
izler. Bu dogrulama kontrollerine gére Test Yazilimi isleme devam edilip edilmeyecedini veya sonuglarin
raporlanip raporlanmayacagini belirler. KK sonuglarina gore bir numune veya havuz gegersiz kilindiginda
Test Yaziimi islemi sonlandirir. Kullaniciya bir e-posta bildirimi génderilir, bir rapor olusturulur ve ikaz Web
Ul'ye girilir.

Sekans verileri analizi—Entegre bilisim ardisik dlizeni algoritmasi kullanilarak havuzda ¢ogullama yapilmis
her bir numune i¢in ham dizilim verilerini analiz eder. Test Yazilimi her bir numune i¢in andploidi sonuglarini
belirler. Sistem kullanici tarafindan gecersiz kilinan veya iptal edilen numuneler icin sonug raporlamaz. KK
kriterlerini karsilamayan numuneler icin, basarsizlik acisindan acik bir gerekce sunulur, ancak basarisiz
numuneye yonelik sonuglar baskilanir. Daha fazla bilgi icin, bkz. NIPT Raporu, sayfa 37.

Sonug dosyasi olusturma — Cikti klasdrine kaydedilen sekme karakteriyle ayrimis deger dosya biciminde
numune sonuclar saglar. Daha fazla bilgi icin, bkz. Rapor Dosyas! Yapisi, sayfa 34.

Rapor Olusturma—Test Yazilimi sonugclar, bildirimler ve islem raporlari olusturur. Daha fazla bilgi i¢in,
bkz. Rapor Olusturma Olaylari, sayfa 36.
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Numune, havuz ve seri gegersiz kilma —

Numune gegersiz kima—Kullanicinin asagidaki islemleri yapmasi halinde Test Yaziimi bagimsiz
numuneleri gecersiz olarak isaretler:

Numuneyi acikca gecersiz kilarsa.

Havuzlar olusturulmadan énce kitaplik hazirlama sirasinda tum plakayi gecersiz kilarsa.
Bir numune gecersiz olarak isaretlendiginde, otomatik olarak Numune Gecersiz Kiima Raporu
olusturulur; bkz. Numune Gecersiz Kilma Raporu, sayfa 40.

Havuz ve seri gegersiz kilma raporu olusturma—Havuzlar ve seriler yalnizca kullanici tarafindan
gecersiz kilinabilir. Gegersiz kilinan havuzlar sistem tarafindan islenmez. Gecersiz bir seriden
halihazirda olusturulmus olan havuzlar otomatik olarak gecersiz kilinmaz ve sistem tarafindan ayrica
islenebilir. Ancak gecersiz kilinan bir seriden yeni havuzlar olusturulamaz. Bir havuz gecersiz
kilindiginda, sistem asagidaki kosullarda bir Havuz Yeniden Test Talebi Raporu duzenler:

Seri gecerlidir.
Bu seriicin kullanilabilir daha fazla havuz yok.
Seriden izin verilen sayida havuz tuketilmedi.
Daha fazla bilgi icin, bkz. Havuz Yeniden Test Talebi Raporu, sayfa 41.
Yeniden test yonetimi—

Havuz hatalan—Basarisiz olan havuzlar tipik olarak Sekanslama KK metriklerinde basarisiz olan
havuzlardir. Calistirmanin sonlandirimasi halinde, Test Yazilimi hatall havuzlarin islenmesine devam
etmez. Ikinci bir havuz alikotu kullanarak yeniden sekanslayin.

Numune hatalari—Yaziim, gerektiginde hatall numunelerin yeniden test edilmesine olanak sunar.
Hatall numunelerin yeni bir seriye dahil ediimesi ve test adimlariyla yeniden islemden geciriimesi
gerekir.

Yeniden galigtirmalar — Sistem, daha &nce islenmis ve basaryla rapor edilmis numunelere sahip
havuzlar yeniden analiz etmez. Numunenin yeniden calistirimasi, numunenin yeni bir seri Uzerine
yeniden plakalanmasiyla gerceklestirilir.

Kullanici Gorevleri
VeriSeq NIPT Cozumu kullanicilarin asagidaki gorevleri gergeklestirmesine olanak sunar:
is Akis Yoneticisini kullanarak:

Bagmsiz bir numuneyi, bir seri icerisindeki tim numuneleri veya bir havuzla iliskili tim numuneleri gecersiz
olarak isaretleme.

Belirli bir numuneyi iptal edildi olarak isaretleme. Test Yaziimi daha sonra sonucu nihai sonug raporunda
iptal edildi olarak isaretler.

Test Yaziimini kullanarak:
Kurulacak ve laboratuvar ag altyapisina entegre edilecek yaziimi yapilandirma.
Ag ayarlari, paylasilan klasér konumlari ve kullanici hesabi yonetimi gibi yapilandirma ayarlarini degistirme.

Sistem ve seri durumunu, sonug ve seri isleme raporlarini, faaliyet ve denetim gunltklerini ve test
sonugclarini gérinttleme.

' iy NOT

™
Kullanicllar, kullanici izinlerine bagl olarak belirli gérevieri gerceklestirebilir. Daha fazla bilgi igin, bkz.
Kullanici Rollerini Atama, sayfa 20.
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Sekanslama isleyici

Test Yazilimi, Sekanslama isleyici araciligiyla sekanslama cihazlari tarafindan olusturulan sekanslama
calistirmalarini yonetir. Yeni sekanslama calistirmalarini tanimlar, calistirma parametrelerini dogrular ve havuz
barkodunu kitaplik hazirlama islemi sirasinda olusturulan bilinen bir havuzla iliskilendirir. Bir iliski kurulamazsa
kullaniclya yonelik bir bildirim Uretilir ve sekanslama ¢alistirmasinin islenmesi durdurulur.

Validasyon basarlyla tamamlandiktan sonra, Test Yaziimi, tamamlanmalari icin sekanslama calistirmalarini
izlemeye devam eder. Tamamlanan sekanslama calistirmalari Ardisik Diizende Analitik isleyici tarafindan
islenmek Uizere kuyruga alinir (okz. Ardisik Diizende Analitik Isleyici, sayfa 16).

Sekanslama Calistirmasi Uyumlulugu

Sunucu yalnizca cfDNA analitik is akigl ile uyumlu sekanslama c¢alistirmalarini analiz eder.

Baz aramalari olusturmak icin yalnizca uyumlu sekanslama yéntemleri ve yaziim versiyonlari kullanin.
i

‘7 NOT

Veri kalitesinin spesifikasyon dahilinde oldugundan emin olmak icin sekanslama verileri performans
metriklerini dUzenli olarak izleyin.

Uyumlu okuma parametreleri kullanarak sekanslamayi yapilandirin.
36 x 36 doéngull okumalarla ¢ift sonlu ¢alistirma
2 adet 8 dongult dizin okumaslyla ¢ift dizinleme

Ardisik Diizende Analitik isleyici

Ardisik dizende analitik isleyici andploidi tespitiicin ardisik dUzende analizi baglatir. Ardisik dtizen, havuz
basina 5 saatten daha kisa bir ortalama surede her seferinde bir sekanslama c¢alistirmasi igler. Analiz havuzu
isleyemezse veya gug¢ kesintisi veya sire asimi nedeniyle analiz tamamlanmazsa Ardisik Dizende Analitik
isleyici otomatik olarak calistirmayi yeniden kuyruga alir. Havuzun islenmesi ardisik 3 defa basarisiz olursa
calistirma basarisiz olarak etiketlenir ve kullanici bilgilendirilir.

Basaril bir analiz ¢calistirmasi NIPT raporu Uretimini tetikler. Daha fazla bilgi icin, bkz. NIPT Raporu, sayfa 37.

s Akisi Zaman Asimive Depolama Gereklilikleri

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

Parametre Varsayilan Deger
Maksimum Calistirma Parametreleri Bekleme Suresi 4 saat

Maksimum Sekanslama Suresi 20 saat
Maksimum Analiz Suresi 10 saat

Minimum Gegici Alan Deposu 27TB

Test Yaziimi, ag Gzerinde herhangi bir yerden Tesis Sunucusuna kolay erisim saglayan yerel bir Web Ul
barndinr. Web Ul asagidaki islevleri saglar:

En son faaliyetleri gérinttleme — Testin yurttilmesi sirasinda tamamlanan adimlari tanimlar. Kullanic,
e-posta bildirim sistemi tarafindan bu faaliyetlerin cogu konusunda uyarilir. Daha fazla bilgi igin bkz.
Test Yazilimi Bildirimleri, sayfa 48.
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Hatalar ve ikazlan gbrintlileme —Testin daha fazla ilerlemesini 6nleyebilecek sorunlari tanimlar.
Hata mesajlar ve ikazlar kullaniclya e-posta bildirimi araciigiyla génderilir. Daha fazla bilgi igin bkz.
Test Yazilimi Bildirimleri, sayfa 48.

Sunucu agi ayarlanni yapilandirma—lllumina personeli genellikle sistem kurulumu sirasinda agr yapilandirir.
Yerel ag BT degisiklikleri gerektirirse degisiklik yapilmasi gerekebilir. Daha fazla bilgi igin, bkz. Ag ve
Sunucu Ayarlarini Degdistirme, sayfa 23.

Sunucu erisimini yénetme —Tesis Sunucusu Yonetici ve Kullanici seviyesinde erisime olanak sunar.

Bu erisim seviyeleri faaliyet, alarm ve hata gunliklerini gérintileme ve ag ve veri esleme ayarlarini
degistirme yetkilerini kontrol eder. Daha fazla bilgi icin, bkz. Kullanicilari Yénetme, sayfa 20.

Sekanslama veri klasériint yapilandirma—Sunucu, varsayllan olarak sekanslama verilerini depolar.
Ancak depolama kapasitesini genisletmek icin merkezi bir NAS eklenebilir. Daha fazla bilgi igin, bkz.
Sunucu Surdcdlerini Esleme, sayfa 28.

E-posta bildirim aboneleri listesini yapilandirma —Hata mesajlari ve test islemi ikazlarindan olusan e-posta
bildirimlerini alacak abone listesini yonetir. Daha fazla bilgi icin, bkz. Sistem E-Posta Bildirimlerini
Yapilandirma, sayfa 24.

Sunucuyu yeniden baglatma veya kapatma — Gerekirse sunucuyu yeniden baslatir. Bir yapilandirma
ayarinin etkinlesmesi icin veya sunucu arizasina yonelik bir ¢6zim yolu olarak yeniden baslatma veya
kapatma gerekebilir. Daha fazla bilgi icin, bkz. Sunucuyu Yeniden Baslatma, sayfa 29.

Nihai Kullanici Lisans Sézlesmesi

Web Ul'de ilk kez oturum acildiginda sizden Nihai Kullanici Lisans Sézlesmesi'ni (EULA) kabul etmeniz istenir.
Download EULA (EULA"y1 indir) 6gesine tiklayarak lisans sdézlesmesini bilgisayariniza indirebilirsiniz. Web Ul ile
calismaya devam edebilmek icin yaziim EULA'yI kabul etmenizi talep eder.

EULA'y1I kabul ettikten sonra EULA sayfasina geri dénebilir ve gerekirse belgeyi indirebilirsiniz.

Web Ul Yapilandirma

Yapilandirma ayarlarinin asagi acilrr listesi icin Ayarlar simgesini o secin. Ayarlar kullanicinin roltne ve ilgili
izinlere gdre goéruntulenir. Daha fazla bilgi icin, bkz. Kullanici Rollerini Atama, sayfa 20.

*I'E NOT
Bir Teknisyenin bu iglevierin herhangi birine erisimi yoktur.
Ayar Aciklama
Kullanici Yénetimi Kullanici kimlik bilgileri ekler, etkinlestirir/devre disi birakir ve dizenler.
Yalnizca Servis Mihendisleri ve Ydneticiler.

E-Posta E-posta bildirimleri icin abone listelerini dizenler.

Yapilandirmasi

Paylasilan Klasér NAS erisimi icin sbs kullanici parolasini degistirir.

Parolasini Degistirme

Sunucuyu Yeniden Yalnizca Servis MUhendisleri veya Yoneticiler.

Baslatma

Sunucuyu Kapatma Yalnizca Servis MUhendisleri veya Yoneticiler.
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Web Ul'de Oturum A¢gma

Test Yaziimi arayUzUine erismek ve oturum acmak icin:

1 Tesis Sunucusu ile ayni aga bagl bir bilgisayarda asagidaki web tarayicilarindan 1'ini agin:
Chrome v33 veya Uzeri
Firefox v27 veya Uzeri
Internet Explorer v11 veya Uzeri

2 Kurulumda lllumina tarafindan temin edilen, \\<VeriSeq Tesis Sunucusu IP adresi>\login ile esdegerdeki
sunucu IP adresini veya sunucu adini girin.
Ornegin: \\10.10.10.10\login.

3 Birtarayici guvenligi uyarisi gértinttlenirse oturum agma ekranina ilerlemek icin bir glivenlik istisnasi
ekleyin.

4 Oturum acma ekranina lllumina tarafindan temin edilen blyUk klgUk harf duyarl kullanici adini ve
parolasini girin ve Log In (Oturum Ag) dgesine tiklayin.
-Tf._ v NOT
" 10 dakika stireyle hicbir islem yapiimadiginda Test Yaziimi otomatik olarak gecerli kullanicinin oturumunu
kapatir.

Panoyu Kullanma

VeriSeq NIPT Test Yazilimi Panosu oturum acildiktan sonra gériintllenir ve ana gezinme penceresidir.
Dilediginiz zaman Panoya geri dénmek icin Dashboard (Pano) menl segenegine tiklayin.

Pano daima en son kaydedilen 50 faaliyeti gdsterir (50'den az faaliyet varsa kaydedilenleri gésterir). Sag alt
kdsede bulunan faaliyet tablosundaki Previous (Onceki) 6gesine tiklayarak dnceki 50 faaliyeti getirebilir ve
faaliyet gecmisine goz atabilirsiniz.

Sekil 4 VeriSeq NIPT Test Yazilimi Panosu

#  Dashboard

Dashboard
Recent activities Recent errors Server status

WHEN USER SUBSYSTEM DETAILS LEVEL

2016-07-2909:17 PDT Assay Aneuploidy Detection Report generated for '160728_NB55 1043 0005_AHCLWIBGXY' Activity
2016-07-2909:17 PDT Assay Analysis started for '160728_NS500411 0171_AHCLGJBGXY' Activity
2016-07-2905:23 PDT Assay Sequencing QC passed for '160728_N5500411_0171_AHCLGJBGXY' Activity
2016-07-2905:14 PDT Assay Analysis started for '160728_NB551043_0005_AHCLWIBGXY" Activity
2016-07-2905:14 PDT Assay Sequencing QC passed for '160728_NB551043_0005_AHCLWIBGXY' Activity
2016-07-28 19:56 PDT Assay Sequencing started for '160728_NB551043_0005_AHCLWJBGXY" Activity
2016-07-28 19:55 PDT Assay Sequencing started for '160728_NS500411 0171 _AHCLGIBGXY" Activity
2016-07-28 17:18 PDT Assay Batch 'DVT0151_PLO2_1" pool 'PT2008505' created Activity
2016-07-28 17:18 PDT Assay Batch 'DVT0151_PLO2_1" pool 'PT2008521' created Activity
2016-07-28 16:14 PDT Assay Batch 'DVT0151_PLO2_1' completed library Activity
2016-07-28 10:30 PDT Assay Batch 'DVT0151_PLO2_1'initiated Activity
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En Son Faaliyetleri Gorintuleme

Recent Activities (En Son Faaliyetler) sekmesi en son Test Yazilimi ve Tesis Sunucusu faaliyetlerine dair kisa bir
aclklama icerir.

Ad

Ne Zaman
Kullanici
Alt Sistem
Ayrintilar

Seviye

Aciklama

Faaliyet tarihi ve saati

Uygun durumlarda, faaliyeti gerceklestiren kullaniciyr tanimlar.

Kullanicl, test veya yapilandirma gibi faaliyeti gerceklestiren varlik veya islem
Faaliyet agiklamasi

Asagidaki segeneklerden faaliyete atanan seviye:

e Activity (Faaliyet) — Sistem yeniden baslatma veya kullanici oturum agma/kapatma gibi sunucu
icerisindeki bir faaliyeti belirtir.

* Notice (Bildirim) —Basarisiz bir sekilde yiiriitiilen sistem adimini belirtir. Ornegin, numune gecersiz kima
veya basarnsiz KK.

e Warmning (Uyan)—Normal ¢calisma ve dizgin donanim ¢alismasi sirasinda bir hata géruldigunu belirtir.
Ornegin, taninmayan calisma parametreleri veya basarisiz analiz.

En Son Hatalar Gortntlleme

Recent Errors (En Son Hatalar) sekmesi en son yazilim ve sunucu hatalarina dair kisa bir aciklama icerir.

Ad

Ne Zaman
Kullanici
Alt Sistem
Ayrnintilar

Seviye

Aciklama

Faaliyet tarihi ve saati

Uygulanabilir durumlarda faaliyeti gergeklestiren kullaniciyr tanimlar.
Kullanici, test veya yapilandirma gibi faaliyeti gergeklestiren varlk veya islem
Faaliyet agiklamasi

Asagidaki segeneklerden faaliyete atanan seviye:

e Acil—Sistem ¢alismasini engelleyen énemli donanim hatasi. llumina Teknik Destek bolimu ile iletisim
kurun.

e [kaz—Normal calismada hata. Ornegin, rapor olusturmayi veya e-posta bildirimlerini engelleyen bir disk
bozulmasi, alan veya yapilandirma sorunu.

e Hata—Normal ¢alisma sirasinda sistem veya sunucu hatasi. Ormegin, bir yapilandirma dosyasi sorunu
veya donanim arizasl.

Sistem Durumunu ve ikazlar Gortntlleme

Sunucu durum 6zetini gérintilemek icin Panodan Server Status (Sunucu Durumu) sekmesine tiklayin.

Tarih— Gecerli tarih ve saat

Zaman dilimi—Sunucu icin yapilandirilan zaman dilimi; e-posta, ikazlar ve rapor tarihi-saati icin kullanilir.

Sistem adi—Ag sistem adi ve DNS etki alani adindan olusan sistem adi

Disk alani kullanimi—Halihazirda veri depolamak igin kullanilan disk alani yizdesi

Yazilim—Yaziim duzenleyici yapilandirmasi (6r. CE-IVD)

Versiyon—VeriSeq NIPT Test Yaziimi versiyonu
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Kullanicilari Yonetme

~|.§ NOT
" Yalnizca Servis MUhendislerinin veya Y&neticilerin Teknisyenler ve kendi seviyelerindeki diger kullanicilara
yonelik ekleme, dizenleme veya silime izinleri vardir.

Kullanici Rollerini Atama

Kullanici rolleri, belirli gbrevleri gerceklestirmek Uzere kullanici erisimini ve haklarini tanimlar.

Rol Aciklama

Servis ilk kurulumu ve sistem ayanni (Yéneticinin olusturulmasi da dahil) yapan lllumina Saha Servis
MuUhendisi. Ayrica sorunlar giderir, sunucu onarnmi yapar, yapilandirma ayarlarini yapip degistirir ve
surekli yazilim destegi saglar.

Yonetici Yapilandirma ayarlarini yapan ve muhafaza eden, kullanicilarn yéneten, e-posta abone listesini
tanimlayan, paylasilan klasdr parolasini degistiren ve sunucuyu yeniden baslatan ve kapatan
Laboratuvar Yoneticisi.

Teknisyen Sistem durumunu ve ikazlan goérinttleyen bir Laboratuvar Teknisyeni.

Kullanici Ekleme
ilk kurulumda, bir lllumina Saha Servis Mihendisi, Yénetici kullaniciyr ekler.
Kullanicr eklemek icin:
1 User Management (Kullanici Yonetimi) ekranindan Add New User (Yeni Kullanici Ekle) dgesini secin.
"I'E‘ NOT
TUm alanlar gereklidir.
2 Kullanici adi girin.

[ NOT

' Kullanici adricin kabul edilebilir karakterler bUyUk-kucUk harf duyarl degildir, yalnizca alfanimerik
karakterler (6r. a-z ve 0-9), '_" (alt gizgi) ve '-' tire kullanin. Kullanici adlan 4-20 karakter uzunlugunda
olmali ve en az bir sayisal karakter icermelidir. Kullanici adinin ik karakteri sayisal olamaz.

Test Yaziimi kullanici adlarini test isleminin farkli ydnlerine dahil olan Kisileri ve Test Yazilimi ile etkilesimleri
tanimlamak icin kullanir.

Kullanicinin tam adini girin. Tam adi yalnizca kullanici profilinde g&sterilir.

4 Parola girin ve onaylayin.
_.|_r. Not

Parolalar 8-20 karakter uzunlugunda olmall ve en az bir blydk harf, bir kiicUk harf ve bir sayisal karakter
icermelidir.

5 Kullaniciigin bir e-posta adresi girin.
Her kullanici igin benzersiz bir e-posta adresi gereklidir.

6 Asagdi acllir listeden istenen kullanici rolini segin.

Kullaniclyr hemen etkinlestirmek icin Active (Etkin) kutusunu secgin veya kullaniclyl daha sonra
etkinlestirmek icin (yani egitimden sonra) kutunun se¢imi kaldirin.
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8 Degisiklikleri kaydetmek ve onaylamak icin iki kez Save (Kaydet) dgesine tiklayin.
Yeni kullanicr artik User Management (Kullanici Yonetimi) ekraninda gértinecektir.

KullanicilariDUzenleme

Kullanicr bilgilerini dizenlemek igin:

1 User Management (Kullanici Yénetimi) ekranindan istenen kullanicricin kullanici adini secin.
Kullanici bilgilerini gerektigi gibi dizenleyin ve tamamlandiginda Save (Kaydet) 6gesine tiklayin.

3 Degisiklikleri onaylamak icin iletisim kutusu gérintulendiginde tekrar Save (Kaydet) dgesine tiklayin.
Kullanicida yapilan degisiklikler artik User Management (Kullanici Ydnetimi) ekraninda gérinecektir.

Kullanicilar Devre Disi Birakma

Bir kullaniciyr devre digl birakmak icin:

1 User Management (Kullanici Yonetimi) ekranindan istenen kullanicr adini secin.

2 Activate (Etkinlestir) onay kutusunun isaretini kaldirn ve Save (Kaydet) 6gesine tiklayin.

3 Teyit mesajinda Save (Kaydet) 6gesine tiklayin.
Kullanici durumu User Management (Kullanici Yonetimi) ekraninda Disabled (Devre Digl) olarak degisir.

Paylasilan Ag Surucusuni Yonetme

*I'E NOT
Yalnizca Servis MUhendislerinin veya Ydneticilerin paylasilan klasér konumlarini ekleme, dizenleme veya
silme izni vardr.

Paylasilan Ag SUrlUcusU Ekleme

Sistemi, sekanslama verilerini sekanslama sistemine bagl sunucudan ziyade belirlenmis NAS Uzerinde
depolanacak sekilde yapilandirin. NAS depolama ve surekli veri yedeklemesi icin daha yiksek kapasite
saglayabilir.

1 Panoda Folders (Klasorler) 6gesini secin.
2 Add folder (Klasor ekle) dgesine tiklayin.

3 BT yodneticisi tarafindan saglanan asagidaki bilgileri girin:
Konum —Verilerin saklandigi klasor de dahil NAS konumunun tam yolu
Kullanici adi—NAS'ye eristiginde Tesis Sunucusu icin atanan kullanicr adi
Parola—NAS'ye eristiginde Tesis Sunucusu igin atanan parola

4 Save (Kaydet) 6gesine tiklayin.

NAS baglantisini test etmek i¢in Test 6gesine tiklayin.

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

6 Degisiklikleri uygulamak icin sunucuyu yeniden baslatin.

*I'E NOT
Paylasilan ag strtctsi yapilandirmasi yalnizca bir sekanslama verisi klasértint destekleyebilir.
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Paylasilan Ag SUrUcusunu Dizenleme

1 Panoda Folders (Klasorler) 6gesini secin.
2 Konum yolunu duzenleyin ve Save (Kaydet) 6gesine tiklayin.

3 NAS baglantisini test etmek icin Test 6gesine tiklayin.
Baglanti basarisiz olursa sunucu adini, konum adini, kullanici adini ve parolayl BT yoneticisiyle teyit edin.

Paylasilan Ag SUrdcusunu Silme
1 Panoda Folders (Klasorler) 6gesini secin.
2 Degistirmek icin Location (Konum) yoluna tiklayin.

3 Harici sekanslama klasoriini silmek icin Delete (Sil) 6gesine tiklayin.

Ag ve Sertifika Ayarlarini Yapilandirma
Bir llumina Saha Servis MUhendisi ik kurulum sirasinda ag ve sertifika ayarlarini yapilandirmak igin Ag
Yapilandirmasi ekranini kullanir.
*I'E NOT
Yalnizca Servis Mihendislerinin ve Yoneticilerin ag ve sertifika ayarlarini degistirme izni vardir.
1 Panoda Configuration (Yapilandirma) égesini secgin.
2 Network Configuration (Ag Yapilandirmasi) sekmesini secin ve ag ayarlarini uygun bicimde yapilandirin.

3 Certificate Configuration (Sertifika Yapilandirmasi) seskmesini segerek SSL sertifikasi olusturun.

Sertifika Ayarlarini Degistirme

GuUvenli soket katmani (SSL) sertifikasi, Tesis Sunucusundan bir tarayiclya givenli baglantiya olanak sunan veri
dosyasidir.

1 SSL sertifikasi ayarlarn eklemek veya bu ayarlar degistirmek icin Certificate Configuration (Sertifika
Yapilandirmasi) sekmesini kullanin.
Laboratuvar E-Postasi—Test laboratuvarindaki iletisim e-postasi (gegerli bir adres bicimi gerektirir)
Kurumun Birimi—Balim
Kurum—Test laboratuvarinin adi
Konum —Test laboratuvarinin acik adresi
iI—Test laboratuvarinin ili (e-posta adresine dayanilarak otomatik olarak Uretilir)
Ulke — Test laboratuvarinin tlkesi (e-posta adresine dayanilarak otomatik olarak tretilir)
Sertifika Parmak izi (SHA1)—Belge tanmlama numarasi

' iy NOT
Sertifika Parmak Izi (SHA1) bir sertifika olusturulduktan veya yeniden olusturulduktan sonra gérindr.
Daha fazla bilgi icin bkz. Yeniden Sertifika Olusturma, sayfa 23.

2 Yapilan tim degisiklikleri uygulamak icin Save (Kaydet) 6gesine tiklayin.

5 NOT
SHA1, kullanicilar VeriSeq NIPT Test Yazilimina erig;irke sertifika uyar|lar| almamasi |saglar.
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AQve Sunucu Ayarlarini Degistirme

1

2

® NOT
Sunucu baglanti hatalarini dnlemek icin ttim ag ve sunucu ayari degisikliklerini BT yoneticisiyle koordine edin.
Ag ve Tesis Sunucusu ayarlarini yapmak veya degistirmek icin Ag Yapilandirmasi sekmesini kullanin.
Statik IP Adresi— Tesis Sunucusu igin atanmig IP adresi
Alt Ag Maskesi— Yerel ag alt ag maskesi
Varsayllan Ag Gegidi Adresi—Varsayilan yonlendirici IP adresi
Sunucu adi—Agdaki Tesis Sunucusuna referans olarak belirlenen ad (varsayilan olarak yerel ana
makine olarak tanimlanir)
DNS Son Eki—Atanan DNS son eki
Ad Sunucusu 1 ve 2— Ag Zaman Protokolt (NTP) zaman eslestirme sunuculari icin IP adresi veya
DNS sunucusu adi
NTP Zaman Sunucusu 1 ve 2—NTP zaman eslestirmesi icin sunucular
MAC Adresi— Sunucu agi olusturma MAC adresi (salt okunur)
Saat dilimi—Sunucu yerel saat dilimi
Girdilerin dogru oldugunu teyit edin ve sunucuyu yeniden baglatip yapilan tim degisiklikleri uygulamak icin
Save (Kaydet) dgesine tiklayin.
] DIiKKAT

Hatall ayarlar sunucuyla baglantlyi engelleyebilir.

Bir Sertifika Indirme ve Kurma

Bir SSL sertifikasi indirmek ve kurmak igin:

1

D> o0~ W N

Panoda Configuration (Yapilandirma) 6gesini secin.

Certification Configuration (Sertifika Yapilandirmasi) sekmesini segin.

Network Configuration (AJ Yapilandirmasi) ekranindan Download Certificate (Sertifika indir) gesini segin.
indirilen dosyayi acin ve Install Certificate (Sertifikay! Kur) dgesini secin.

ice aktarma sihirbazindaki komutlari takip ederek sertifikayi kurun.

iletisim kutularini kapatmak igin bu kutulardaki OK (Tamam) dgesine tiklayin.

Yeniden Sertifika Olusturma

&
by NoT

Yalnizca Servis MUhendislerinin ve Yoneticilerin sertifikalar yeniden olusturma ve sistemi yeniden baslatma izni
vardir.

AQ veya sertifika ayarlari degistirildikten sonra sertifikayl yeniden olusturmak icin:

1
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Network Configuration (Ag Yapilandirmasl) ekranindan Regenerate Certificate (Sertifikayl Yeniden Olustur)
ogesini secin.

Devam etmek icin Regenerate Certificate and Reboot (Sertifikay! Yeniden Olustur ve Yeniden Baslat)
6gesine veya cikmak icin Cancel (Iptal) 6gesine tiklayin.
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Sistem E-Posta Bildirimlerini Yapilandirma

VeriSeq NIPT Test Yazilimi, test ilerlemesini ve hatalara ve gerekli kullanici eylemlerine yonelik uyarilar belirten
e-posta bildirimleri géndererek kullanicilarla iletisim kurar. Test Yazilimi Bildirimleri, sayfa 48 boluminde sistem
tarafindan gdnderilen ¢esitli e-posta bildirimleri agiklanmaktadir.

i NOT

Istenmeyen e-posta ayarlarinin sunucudan gelen e-posta bildirimlerine izin verdiginden emin olun. E-posta
bildirimleri VeriSeq@<muUsteri e-posta etki alani> adl bir hesaptan génderilir; <musteri e-posta etki alani>,
sunucu kuruldugunda yerel BT ekibiniz tarafindan belirlenir.

E-Posta Abone Listesi Olusturma

E-posta bildirimleri, asagidaki adimlarda tanimlanabilecek, belirtien abonelerin bulundugu bir listeye
gonderilir.

Abone listesini belirlemek igin:
1 Pano béliminden Settings (Ayarlar) simgesine # tiklayin.
2  Email Configuration (E-Posta Yapilandirmasi) 6gesini segin.

3 Subscribers (Aboneler) alanina virgUllerle ayriimis e-posta adreslerini girin.
E-posta adreslerinin dogru girildigini teyit edin. Yaziim e-posta adresi bigimini dogrulamaz.

4 Abone listesine gbndermek Uzere test e-postasi olusturmak icin Send test message (Test mesaji gdnder)

ogesine tiklayin.
E-postanin gonderildigini teyit etmek icin e-posta gelen kutunuzu kontrol edin.

5 Save (Kaydet) 6gesine tiklayin.

Sekanslama verileri toplandiktan sonra, bunlarin gogullamasi ¢dzultr, FASTQ bicimine donutstUrdltr, referans
genoma hizalanir ve anoploidi tespiti acisindan analiz edilir. Belirtilen herhangi bir numune icin nihai yaniti
nitelemek Uzere asagida aciklandigr sekilde ¢esitli metrikler belirlenir.

Cogullama C6zme ve FASTQ Olusturma

BCL bi¢iminde depolanan sekanslama verileri, verilerin cogullamasini ¢ézen ve BCL dosyasini asagi akis
analiziicin standart FASTQ dosya bicimlerine dénustlren bcl2fastq donustirme yazilimi araciligiyla islenir. Her
bir sekanslama calistirmasi icin Test Yazilimi bir numune sayfasi olusturur (SampleSheet.csv). Bu dosya,
numune hazirlama islemi sirasinda yaziima saglanan (yaziim API'si kullanarak) numune bilgilerini icerir.
Numune sayfasl, calistirma hakkinda bilgilerin ve belirli bir akis hicresinde islenen numunelere yonelik
tanimlayicilarin bulundugu bir baslik icerir.

Asagidaki tablo, numune sayfasi verilerinin ayrintilarini sunar.
W NOT
' Sistem tarafindan olusturuldugundan ve analiz hatasi da dahil akista olumsuz etkilere neden olabileceginden

kullanicllarn bu numune sayfasi dosyasini DEGISTIRMEMESI veya DUZENLEMEMES ézelikle
desteklenmektedir.
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Situn Adi
SamplelD
SampleName
Sample_Plate
Sample_Well
I7_Index_ID (I7_Dizin_
Kimligi)

index
15_Index_ID
index2
Sample_Project

SexChromosomes

Aciklama

Numune tanimlama numarasi

Numune adi; varsayilan: SamplelD ile ayni degerdir

Belirli bir numune i¢in plaka numarasi; varsayilan: bos

Belirli bir numune icin plaka tGzerindeki kuyu tanimlama numarasi

Ik dizin adaptérii tanimlama numarasi

Birinci adaptérin nukleotid sekansi

ikinci adaptorin tanimlama numarasi

ikinci adaptorin niikleotid sekansi

Belirli bir numune icin proje tanimlama numarasi; varsayilan: bos

Cinsiyet kromozomlanyla ilgili analiz. Asagidakilerden biridir:

¢ pvet-Cinsiyet kromozomu andploidisi ve cinsiyet raporlamasi talep edildi

¢ hayir—Cinsiyet kromozomu anoploidisi ve cinsiyet raporlamasi talep edilmedi

e sca—Cinsiyet kromozomu andploidisi raporlamasi talep edildi, cinsiyet raporlamasi talep
edilmedi.

SampleType Numune tirt. Asagidakilerden biridir:

* Tekiz-Tek embriyolu gebelik

o [kiz-Cok embriyolu gebelik

e Kontrol-Bilinen cinsiyet ve andploidi siniflandirmasi kontrol numunesi

e NTGC-Sablonsuz kontrol numunesi (DNA yok)

Sekanslama KK

Sekanslama KK metrikleri, analizin basarisiz olmasina neden olmasi mumkdun akis hicrelerini tanimlar. Kime
yogunlugu, ylizde okumasi gecis filtresi (PF), prefaz ve fazlama metrikleri genel sekanslama verisi kalitesini
aciklar ve bunlar bircok yeni nesil sekanslama uygulamasinda ortaktir. Ongériilen hizalanmis okuma metrikleri,
sekanslama derinliginin akis hucresi seviyesini tahmin eder. DUsUk kaliteli veri 6ngorilen hizalanmis okuma
metrigini gecemezse calistirma sonlandirilir. Daha fazla bilgi icin bkz. Sekanslama KK Metrikleri ve Sinirlari,
sayfa 31.

Fetal Fraksiyon Tahminleri

Fetal fraksiyon, plasentadan tUretilen maternal kan numunesindeki hiicresiz, dolasimdaki DNA ylzdesini ifade
eder. Test Yazilimi, 2 degerin dnceden belirlenmis agirlikli ortalamasi araciligiyla fetal fraksiyon tahminini
hesaplar; bu iki degerin 1'i cfDNA parcacik boyutu dagilimina dayanir ve 1'i maternal ve fetal cfDNA
arasindaki genom kapsamindaki farkliiklara dayanir. !

Nihai Puanlamada Kullanilan istatistikler

Otozomlar igin, ¢ift sonlu sekanslama verileri referans genom (HG19) ile hizalanir. Benzersiz, tekrarlamayan,
hizalanmis okumalar 100 kb'lik kutularda toplanir. ilgili kutu sayilar GC bias! icin ve daha énce belirlenen
bélgeye dzel gen kapsamina gére ayarlanir. Bunun gibi normallestiriimis kutu sayilari kullanilarak, andploididen
etkilenmis olabilecek kapsam bdlgelerinin otozomlarin geri kalaniyla karsilastirimasiyla istatistiksel puanlar
turetilir. Her bir numune icin logaritmik olabilirlik orani (LLR), bu kapsam bazli puanlar ve tahmini fetal
fraksiyonlar dikkate alinarak hesaplanir. LLR, gdzlemlenen kapsam ve fetal fraksiyon g6z 6ntinde
bulundurularak bir numunenin etkilenmis olma olasiligina karsin gézlemlenen ayni kapsam géz éniinde

TKim, S.K., et al, Determination offetal DNA fraction from the plasma of pregnant women using sequence read counts,
Prenatal Diagnosis Aug 2015; 35(8):810-5. doi: 10.1002/pd.4615
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bulundurularak bir numunenin etkilenmemis olma olasiigidir. Bu oranin hesaplanmasi fetal fraksiyondaki
tahmini belirsizligi de dikkate alir. Sonraki hesaplamalar i¢in LLR'nin dogal logaritmasi kullanilir. Test Yaziimi,
andploidinin tespit ediimesi igin her bir hedef kromozom ve hedef numune i¢in LLR'yi degerlendirir.

X ve 'Y kromozomlarina yonelik istatistikler, otozomlar i¢in kullanilan istatistiklerden farklidir. Kiz olarak
tanimlanan fetuslerde, SCA aramalariicin LLR ve normallestiriimis kromozom degeri ile siniflandirma
uyumunun saglanmasi gereklidir. 1 [45,X] (Turner sendromu) igin ve [47,XXX] icin 6zel LLR puanlari hesaplanir.
Erkek olarak tanimlanan fetuslere yonelik olarak [47,XXY] (Klinefelter sendromu) veya [47,XYY] icin SCA
aramalari X ve Y kromozomlari icin normallestiriimis kromozom degerleri (NCV_X ve NCV_Y) arasindaki iliskiye
dayandirilabilir.* NCV_X degerinin 6ploid kiz numuneleri icin gézlemlenen aralikta oldugu erkek fetlslere ait
numuneler [47,XXY] olarak adlandirilabilir. NCV_X degeri dploid erkek numunelerine yonelik gdzlemlenen
aralkta olan ancak Y kromozomunun ytksek temsil edildigi erkek numunelere ait numuneler [47,XYY] olarak
adlandirilabilir.

Bazi NCV_Y ve NCV_X degerleri sistemin SCA tayini yapma yetenegdini asar. Bu numuneler XY siniflandirmasi
acisindan Rapor Edilemez sonucu Uretir. Tum diger KK metriklerinin basaril olmasi durumunda bu numuneler
icin yine de otozomal sonuglar sunulur.

Analiz KK

Analitik KK metrikleri, analiz sirasinda hesaplanan metriklerdir ve beklenen davranistan ¢cok fazla sapan
numuneleri tespit etmek icin kullanilir. Bu metriklerde basarisiz olan numunelere yonelik veriler glvenilmez
olarak varsayillacak ve basarisiz olarak isaretlenecektir. Analitik KK metrikleri ve iligkili esik degerler veya kabul
edilebilir araliklar Analitik KK Metrikleri ve Sinirlari, sayfa 32 boélimUinde listelenmektedir. Asagidaki tabloda
metrikler agiklanmaktadir.

Kategori Metrik Aciklama
KK Miktar Kumeler DusUk (daha olasl) veya yUksek (beklenmeyen) kiime yogunlugu belirtir.
Tayini
KK Miktar NonExcludedSites  Genel andploidi tespiti icin gerekli minimum sekanslama derinligini belirtir.
Tayini (aligned_reads)
Kromozom NCD_13 Beklenen davranisa nispeten, tam genom sekanslama i¢in kapsamin tekduzeligini
Paydalannin ~ NCD_18 belirtir. Bu KK metriginde basarisiz olan numunelerin guiicli genom anormallikleri
Olasilik NCD_21 (anoploidi tespitine yonelik ilgi bolgeleri disinda) olabilir veya bu numunelere iliskin
Skoru NCD_X kitapliklar biash degildir.

NCD_Y
Parcacik FragSizeDist cfDNA parcacik boyutu dagiliminin beklenen davranisa nispeten dagilimini belirtir.
Boyutu (frag_size_dist) Ornegin, kesilmis genomik DNA cfDNA'dan farkli pargacik boyutu dagiimina sahiptir
Dagilimi ve bu metrikte basarisiz olacaktir.
Fetal NES_FF_QC Belirtilen herhangi bir numune i¢in tahmini fetal fraksiyon sekanslama derinliginin
Fraksiyona yeterliligini belirtir. Belirtilen gliven seviyesinde ylksek fetal fraksiyona sahip
Nispeten numunelerde andploidi tespiti, daha dusuk fetal fraksiyonu olan numunelerde
Kapsam oldugundan daha dusuk bir sekanslama derinliginde gerceklestirilebilir.
Fetal iFACT Belirtilen herhangi bir numune icin tahmini fetal fraksiyon g6z éntinde
Fraksiyona bulunduruldugunda, sekanslama derinliginin yeterli olup olmadigini belirtir. Belirtilen
Nispeten glven seviyesinde yUksek fetal fraksiyona sahip numunelerde andploidi tespiti,
Kapsam daha dusuk fetal fraksiyonu olan numunelerde oldugundan daha dusuk bir

sekanslama derinliginde gerceklestirilebilir.

1Genome Wide Fetal Aneuploidy Detection by Maternal Plasma DNA Sequencing. Obstet Gynecol. 2012;119(5):890—-
901. doi:10.1097/a0g.0b013e31824f0482.
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NTC Numuneleri KK

VeriSeq NIPT Cézumu, calistirmanizin bir pargasi olarak NTC numunelerinin eklenmesine olanak sunar.

ML STAR 48 numunelik seriler icin calistirma basina en fazla 2 NTC ve 96 numunelik seriler icin en fazla 4 NTC
olusturabilir. Kag NTC numunesinin eklendigine bakilmaksizin, yaziim her bir havuz basina her numune igin
minimum ortalama 4.000.000 eslenen benzersiz parcacigi denetler. Bu nedenle, her bir havuza 2 NTC
numunesinden fazlasini eklemeyin. Daha fazla bilgi icin bkz. Sekanslama KK Metrikleri ve Sinirlari, sayfa 31.

NTC numuneleri icin KK durumlari sunlardir:

NTC numunesi igsleme —Bir NTC numunesi islenirken yaziim, numuneye yonelik kapsam NTC igin
beklendigi sekilde dusik oldugunda PASS QC (BASARILI KK) sonucu uygular.

NTC olarak hasta numunesi—NTC olarak isaretlenmis bir hasta numunesi islendiginde, yiksek kapsam
saptanir. Numune NTC olarak isaretlendiginden, yazilim numune KK durumunu su nedenle FAIL
(BASARISIZ) olarak isaretler: NTC SAMPLE WITH HIGH COVERAGE (YUKSEK KAPSAMLI NTC
NUMUNESI)

VeriSeq Tesis Sunucusu v2 Linux tabanl bir isletim sistemi ¢alistinr ve 7,5 TB veri depolama kapasitesi saglar.
Her sekanslama calistirmasi icin veri boyutunun 25 GB oldugu varsayilirsa sunucu maksimum 300 c¢alistirma
depolayabilir. Minimum depolama kapasitesi oimadiginda otomatik bir bildirim dizenlenir. Sunucu, Yerel Alan
Agina kurulur.

Verileri Argivleme

llumina, yerel BT site arsivieme politikasina uygun bir sekilde /data01/runs ve /data01/analysis_output
dizinlerinin arsivlienmesini énermektedir. Yaziim, /dataO1/runs dizininde kalan disk alanini izler ve kalan
depolama kapasitesi 1 TB'in altina dusttigunde e-posta yoluyla kullanicilar bilgilendirir.

Veri depolama icin Tesis Sunucusunu kullanmayin. Verileri analiz sunucusuna aktarin ve dizenli bir programa
gore arsivleyin.

cfDNA analizi is akislyla uyumlu tipik bir sekanslama calistirmasi yeni nesil sekans cihazi ¢calistirmalari icin 25-30
GB gerektirir. Gergek calistirma klasért boyutu nihai kime yogunluguna baglidir. Sunucu, 7,5 TB'tan fazla
depolama alani saglar ve bu alan yaklasik 300 sekanslama ¢alistirmasi igin yeterlidir.

Verileri yalnizca sistem bos oldugunda ve hicbir analiz veya sekanslama calistirmasi yapilmadigi sirada
arsivleyin.

Yerel Disk

Test Yaziimi, Tesis Sunucusu Uzerinde kullanici tarafindan kullanilabilecek dzel klasorler olusturur. Bu klasérler
Samba paylasim protokoll kullanilarak yerel ag Gzerindeki herhangi bir is istasyonu veya dizistu bilgisayara
eslenebilir.

Klas6ér Adi  Aciklama Erisim

Girdi Sunucuya eslenen yeni nesil sekanslama sistemi tarafindan olusturulan sekanslama verilerini icerir -~ Oku ve yaz

Cikti Yazilim tarafindan olusturulan tim raporlar icerir Salt okunur

Yedekleme  Veritabani yedeklemelerini igerir Salt okunur
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Jw  NOT

Yerel diskin eslenmesi Sunucu Mesaj Blogu (SMB) protokoline dayanir. Yaziim gecerli olarak SMB1 ve
SMB2 strumlerini desteklemektedir. Eslediginiz cihaz (dizlstu bilgisayar/is istasyonu) Uzerinde bunlarin
etkinlestirildiginden emin olun.

Yerel Veritabani

Test Yaziimi, kitaplik bilgisinin, sekanslama galistirmasi bilgisinin ve analiz sonuglarinin bulundugu yerel
veritabanini muhafaza eder. Veritabani Test Yaziiminin ayriimaz bir parcasidir ve kullanici tarafindan
erisilemez. Sistem, veritabaninin Tesis Sunucusunda yedeklenmesi icin otomatik bir mekanizmaya sahiptir.
Asagidaki veritabani islemlerine ek olarak kullanicilarin veritabanini dizenli olarak harici bir konuma
yedeklemesi tesvik edilir.

Veritabani yedekleme —Veritabaninin bellek kopyasi saatlik, gunlik, haftalik ve aylik dizende otomatik
olarak kaydedilir. Saatlik yedeklemeler glinlik yedekleme olusturulduktan sonra silinir. Ayni sekilde,
haftalik yedeklemeler hazir oldugunda gunlik yedeklemeler silinir. Haftallk yedeklemeler aylik
yedeklemenin olusturulmasinin ardindan silinir ve yalnizca 1 aylik yedek tutulur. Tavsiye edilen uygulama,
yedek klasorunu yerel NAS'de tutabilecek otomatik bir komut dizisi olusturmaktir.

Veritabani geri yikleme —Veritabani belirtilen herhangi bir yedekleme anlik gortintiistinden geri
yUklenebilir. Geri ylikleme islemi yalnizca lllumina Saha Servis MUhendisleri tarafindan yapilr.

Veri yedekleme — Tesis Sunucusu sekanslama calistirmalari icin ana depolama noktasi olarak kullanilabilir
olsa da yalnizca yaklasik 300 calistirma depolayabilir. lllumina baska bir uzun vadeli depolama cihazina
veya NAS'ye yedekleme yapan ve slrekli olarak calisan otomatik bir veri yedekleme diizeni ayarlanmasini
tavsiye eder.

Bakim—Veri yedeklemesi disinda, Tesis Sunucusu kullanicinin herhangi bir bakim gergeklestirmesini
gerektirmez. Test Yazilimi veya Tesis Sunucusunun kendisine yonelik gincellemeler lllumina Teknik
Destek bolumuU tarafindan saglanir.

Sunucu Saruculerini Esleme

Tesis Sunucusu Microsoft Windows bulunan herhangi bir bilgisayara bagimsiz olarak eslenebilecek 3 klasére
sahiptir:

girdi—Sekanslama verisi klasérleriyle eslenir. Sekanslama sistemine bagl bilgisayara tanitin. Girdi
klasértne veri akisi icin sekanslama sistemini yapilandirin.

¢ikti—Sunucu analizi raporlar ve test islemi raporlari ile eslenir.

yedekleme —Veritabani yedekleme dosyalariyla eslenir.
Her bir klasort eslemek igin:
1 Tesis Sunucusu alt agdi icerisindeki bilgisayarda oturum acin.
2 Computer (Bilgisayar) 6gesine sag tiklayin ve Map network drive (Ag surlctsinU esle) dgesini secin.
3 SurlcU asagi acllr listesinden bir harf secin.
4

Klasor alanina \\<VeriSeq Tesis Sunucusu IP adresi>\<klasér adi> girin.
Ornegin: \\10.50.132.92\gird|.

5 Kullanici adi ve parola girin.
Basariyla eslenen klasorler bilgisayara tanitiimis olarak gorindr.
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Jw  NOT

Yerel diskin eslenmesi Sunucu Mesaj Blogu (SMB) protokoline dayanir. Yaziim gecerli olarak SMB1 ve
SMB2 strumlerini desteklemektedir. Eslediginiz cihaz (dizlstu bilgisayar/is istasyonu) Uzerinde bunlarin
etkinlestirildiginden emin olun.

Oturumu Kapatma
Ekranin st sag kosesindeki kullanic profili simgesini secin ve Log Out (Oturumu Kapat) 6gesine tiklayin.

Sunucuyu Yeniden Baslatma
& NoOT
' Yalnizca Servis MUhendislerinin ve Yoneticilerin sunucuyu yeniden baslatma izni vardir.
Sunucuyu yeniden baslatmak igin:
1 Settings (Ayarlar) asagi acllr listesinden Reboot Server (Sunucuyu Yeniden Baslat) 6gesini secin.

2 Sistemi yeniden baslatmak icin Reboot (Yeniden Baslat) dgesini veya yeniden baslatmadan ¢gikmak i¢in
Cancel (iptal Et) dgesini segin.

3 Sunucuyu kapatmak igin bir neden girin.
Neden, sorun giderme amaglari icin gunltge kaydedilir.
*I'E NOT
Sistemin yeniden baslatimasi birkac dakika surebilir.

Sunucuyu Kapatma
& NoOT

' Yalnizca Servis MUhendislerinin ve Yoneticilerin sunucuyu kapatma izni vardrr.
Tesis Sunucusunu kapatmak icin:

1 Settings (Ayarlar) asagi acllr listesinden Shut Down Server (Sunucuyu Kapat) 6gesini secin.

2 Tesis Sunucusunu kapatmak igin Shut Down (Kapat) dgesini veya kapatmadan ¢ikmak icin Cancel (iptal)

ogesini secin.
3 Tesis Sunucusunu kapatmak igin bir neden girin.
Neden, sorun giderme amaclariicin giinltige kaydedilir.
Beklenmeyen Kapatmadan Kurtarma

Analiz calistirmasi sirasinda guc kesintisi yasanmasi veya kullanicinin yanlslikla kapatmasi durumunda sistem:
Yeniden baslatmadan sonra otomatik olarak Test Yazilimini yeniden baslatir.

Analiz galistirmasinin basarisiz oldugunu anlar ve islenmek Uzere kuyruga alinmasi i¢in ¢alistirmayi yeniden

gonderir.
Analiz basaril bir sekilde tamamlandiginda ¢ikti olusturur.
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Miktar Tayini KK Metrikleri ve SInirlar - L

Sekanslama KK Metrikleri ve Sinirlar
Analitik KK Metrikleri ve Sinirlari
NTC Numuneleri KK

. Alt
Metrik Aciklama Sinir
standard_r_squared Olclin egrisi 0,980

modelinin r kare
degeri
standard_slope Olglin egrisi 0,95
modelinin egimi
cen_library_pg_ul izin verilen Gegerli
maksimum numune Degil
konsantrasyonu
median_ccn_pg_ul Serideki tim 16
numuneler igin pg/ul
hesaplanmis
medyan
konsantrasyon
degeri.
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Ust
Sinir

Gegerli
Degil

1000
pg/ul

Gegerli
Degil

Gerekce

Log-log grafiginde zayif dogrusalligi
gosteren Ol¢un egrisi modelleri gergek
numune konsantrasyonlarina iligkin iyi
tahmin unsurlan degildir.

Beklenen performans bantlarinin disina
egimli 6lcln egrisi modelleri glivenilmez bir
modeli belirtir.

Hesaplanmis DNA konsantrasyonlar
spesifikasyonlari asan numuneler asir
genomik DNA kontaminasyonu ifade eder.

Uygun hacimli bir sekanslama havuzu,
fazla sayida asin derecede seyreltiimis
numunelere sahip olamaz. YUksek sayida
seyreltiimis numunelerin bulundugu seriler
numune hazirlama isleminin basansizligini
belirtir.
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Sekanslama KK Metrikleri ve Sinirlari

Metrik Aciklama Alt Sinir Ust Sinir Gerekge

cluster_ Sekanslama kime yogunlugu 152.000/mm? 338.000/mm? DusUk kiime yogunluguna sahip akis hicresi yeterli

density okuma uretmez. Asin kimelenmis akis hiicreleri genellikle
dusuk kaliteli sekanslama verisi Uretir.

pct_pf Saflik filtresini gegen ylzde >%50 Gecerli Degil Asin dustik %PF degerine sahip akis hiicreleri anormal

okumalarn baz ifadesine sahip olabilir ve PF okumalaryla ilgili

sorunlar belirtmeleri olasidir.

prephasing Prefaz fraksiyonu Gecerli Degil <0,003 VeriSeq NIPT C6zUmuU icin ampirik olarak optimize edilmis
tavsiyeler.

phasing Fazlama fraksiyonu Gecerli Degil <0,004 VeriSeq NIPT C6zUmuU i¢in ampirik olarak optimize edilmis
tavsiyeler.

predicted_ Her numune igin benzersiz olarak >4.000.000 Gegcerli Degil Normal populasyon genelinde minimum gozlemlenen

aligned_ eslenen parcaciklarnn tahmini NES olarak belirlenir.

reads ortalama sayisi
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Alt
Kat i Metrik
ategori etri Sinir

KK Miktar NonExcludedSites  2.000.000
Tayini (aligned_reads)
Kromozom e NCD_13 e -17,61
Paydalarnnin ¢ NCD_18 ° -16,40
Olasilik e NCD_21 e -17,20
Skoru e NCD_X * -14,89

e NCD_Y e 4297
Pargacik FragSizeDist 0
Boyutu (frag_size_dist)
Dagilmi
Fetal NES_FF_QC 0
Fraksiyona
Nispeten
Kapsam

Belge No 1000000001949 v04 TUR

iN VITRO TANI AMAGLI KULLANIM iGIiNDIR

Ust
Sinir

60.000.000

10.000
(ttma icin)

0,07

1,5

Hata
Mesaji

BASARISIZ
iIFACT

BEKLENEN
ARALIGIN
DISINDA
VERI

BEKLENEN
ARALIGIN
DISINDA
PARCACIK
BOYUTU
DAGILIMI

BASARISIZ
iIFACT

Beklenen
hata
orani

<%1

<%0,2

<%1

yaklsk
%1,2

Potansiyel
Nedenler

Yetersiz kitaplik veya
yanlis kitaplik miktar tayini;
distk kiime sayisi;
plazmadan yeniden
calistinlarak kurtanlabilir.

Genomda herhangi bir
yerde beklenmeyen
kromozomal ifade;
numunenin tekrar
calisiimasi yoluyla
¢c6zimlenmesi mimkin
degildir. Olasi neden:
beklenen araligin disinda
veri.

Parcacik boyutlarinin
beklenmeyen dagilimi.
Olasi nedenler: boyut
secimi isleminde hata,
dustk kapsam, riskli
numune.

Fetal fraksiyona nispeten
yetersiz kapsam.
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VeriSeq NIPT CézUmu, calistirmanizin bir parcasi olarak NTC numunelerinin eklenmesine olanak sunar.

ML STAR 48 numunelik seriler icin calistirma basina en fazla 2 NTC ve 96 numunelik seriler icin en fazla 4 NTC
olusturabilir. Kag NTC numunesinin eklendigine bakilmaksizin, yazilim her bir havuz basina her numune icin
minimum ortalama 4.000.000 eslenen benzersiz parcacigi denetler. Bu nedenle, her bir havuza 2 NTC
numunesinden fazlasini eklemeyin. Daha fazla bilgi icin bkz. Sekanslama KK Metrikleri ve Sinirlari, sayfa 31.

NTC numuneleri icin KK durumlari sunlardir:

NTC numunesi isleme —Bir NTC numunesi islenirken yaziim, numuneye yonelik kapsam NTC i¢in
beklendigi sekilde dusik 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 KAPSAMLI NTC
NUMUNESI)
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Sistemn Raporlannin Ozeti ... ... 35
Rapor Olusturma Olaylar . ...l 36
Sonug ve Bildirim Raporar . 37
ISIBM RAPOTIANT .o 41

Test Yaziimi 2 kategoride rapor olusturur:
»  Sonug ve bildirim raporlari

» Islem raporlari

Ayrica 2 rapor turd vardir:

> Bilgiamagh—Testin ilerlemesi 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 boéluim her bir raporu aciklamakta ve LIMS entegrasyonu icin rapor ayrintilarini saglamaktadir.

Cikti Dosyalari

Test Yaziimi raporlari, salt okunur Cikti klasért olarak kullanici strtcUsUne eslenen Tesis Sunucusu dahili sabit
strdcusunde olusturulur. Her rapor, dosyanin degistirildigini dogrulamak icin kullanilan ilgili standart MD5
saglama dosyaslyla birlikte olusturulur.

Tum raporlar, sekmeyle ayrimis olarak diz metin bicimindedir. Raporlar herhangi bir metin dizenleyiciyle
veya Microsoft Excel gibi tablolanmis veri programiyla acilabilir.

Rapor Dosyasi Yapisi

Test Yaziimi raporlar Cikti klasoru altina 6zel bir yapida kaydeder.

Sekil 5 Test Yaziimi Raporlari Klasor Yapisi

_ & Py

Ciknn Seri Ady

7ﬁ

Yede kieme

islem ha?arlyla tamamlandiginda
olusturulan rapor

asenkron iptal etme/gecersiz
kilma eylemi

Kullanici tarafindan diizenlenen
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Test Yaziimi raporlari asagidaki dizende Seri Adi klasdrine kaydeder:

> Ana klasdr (Seri Adi klas6r()) —Sonuclari sunan raporlari veya LIMS tarafindan olusturulan e-posta
bildirimleriyle iliskili raporlari icerir. Ayrintilar icin bkz. Sonuc ve Bildirim Raporlari, sayfa 37.

» ProcessLog klasérii—islemle ilgili raporlari icerir. Ayrintilar icin bkz. islem Raporlar, sayfa 41
TUm raporlara ait bir liste icin bkz. Sistem Raporlarinin Ozeti, sayfa 35.

Sistem Raporlarinin Ozeti

Rapor Rapor I
Rapor Adi Tard Birimi Rapor Dosyasi Adi Bigimi
NIPT Raporu Eyleme Havuz/akis <seri_adi>_A_<havuz_barkodu>_<akishlcresi>_nipt_
Yonellik hucresi report_20150528_163503.tab
Numune Gecersiz Kilma Raporu Eyleme Numune <seri_adi>_<numune_barkodu>_sample_invalidation_
Yonellik report_20150528_163503.tab
Numune ptali Raporu Eyleme Numune <seri_adi>_<numune_barkodu>_sample_
Yonellik cancellation_report_20150528_163503.tab
Havuz Yeniden Test Talebi Raporu  Eyleme Havuz <seri_adi>_<havuz_tUri>_pool_retest_request_
Yonellik 20150528_163503.tab
Seri Baslatma Raporlari Bilgi Seri ProcessLogs/<seri_adi>_batch_initiation_report_
Amagli 20150528_163503.tab
Seri Gecersiz Kilma Raporlan Bilgi Seri ProcesslLogs/<seri_adi>_batch_invalidation_report_
Amacli 20150528_163503.tab
Kitaplik Numunesi Raporu Bilgi Seri ProcessLogs/<seri_adi>_library_sample_report_
Amagli 20150529_083503.tab
Kitaplik Reaktifi Raporu Bilgi Seri ProcessLogs/<seri_adi>_library_reagent_report_
Amagli 20150529_163503.tab
Kitaplik Laboratuvar Donanimi Bilgi Seri ProcessLogs/<seri_adi>_library_labware_report_
Raporu Amagli 20150518_163503.tab
Kitaplik Miktar Tayini Raporu Bilgi Seri ProcesslLogs/<seri_adi>_library_quant_report_
Amacli 20150518_163503.tab
Kitaplik Islem Gunligu Bilgi Seri ProcessLogs/<seri_adi>_library_process_log.tab
Amacli
Havuz Raporu Bilgi Havuz ProcessLogs/<seri_adi>_<havuz_barkodu>_pool_
Amacli report_20150528_163503.tab
Havuz Gecersiz Kilma Raporu Bilgi Havuz ProcessLogs/<seri_adi>_<havuz_barkodu>_pool_
Amagli invalidation_report_20150528_163503.tab
Sekanslama Raporu Bilgi Havuz/akis ProcessLogs/<seri_adi>_A_<havuz_barkodu>_
Amacli hucresi <akishlicresi>_sequencing_report_20150528_
163503.tab ProcesslLogs/<seri_adi>_B_<havuz_
barkodu>_<akishlicresi>_sequencing_report_
20150528_163503.tab
Basarisiz Analiz Raporu Bilgi Havuz/akis ProcessLogs/<seri_adi>_<havuz_barkodu>_analysis_
Amacli hucresi failure_report_20150528_163503.tab
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Rapor Olusturma Olaylari

Rapor

Aciklama Olusturma Olayi

NIPT

Basarili bir analiz ¢calistirmasinin nihai sonuclarini
icerir tamamlanir

e Sekanslama galistirmasi analizi

Numune Gecgersiz Kilma

Gecgersiz kilinan numune hakkinda bilgi icerir
kilar

e Kullanici bir numuneyi gecersiz

Numune Iptali

iptal edilen numune hakkinda bilgi icerir

e Kullanici bir numuneyi iptal eder

Havuzu Yeniden Test
Etme Talebi

Mevcut bir seriden olusturulabilecek ikinci havuzu
belirtir. Havuz yeniden test durumu hakkinda bilgi
~arpir 1
icerir.

e Kullanici bir havuzu gecersiz kilar

Seri Baglatma

Yeni seri isleminin basladigini belirtir e Kullanici yeni bir seri baslatir

Seri Gegersiz Kilma

Kullanici tarafindan baslatilan gegersiz kilinmis seri e Seri gecersiz kilinir
hakkinda bilgi icerir

Kitaplik Numunesi

Serideki tim numuneleri listeler e Seri gecersiz kilinir
e Kitaplk Hazirlama yontemi
tamamlanir

e Seri miktar tayini basarisiz

Kitaplik Reaktifi

Kitaplik islem reaktifi bilgileri icerir e Seri gecersiz kilinir
¢ Kitaplk Hazirlama yontemi
tamamlanir

e Seri miktar tayini basarisiz

Kitaplk Laboratuvar
Donanimi

Kitaplik islem laboratuvar donanimi bilgileri icerir e Seri gecersiz kilinir
e Kitaplk Hazirlama yontemi
tamamlanir

e Seri miktar tayini basarisiz

Kitaplik Miktar Tayini

Kitaplik miktar tayini test sonuglarnni igerir e Seri gecersiz kilinir
e Kitaplk Hazirlama yontemi
tamamlanir

e Seri miktar tayini basarisiz

Kitaplik islem Gunlugu

Kitaplik islemi sirasinda gerceklestirilen adimlan e Seri gecersiz kilinir
icerir e Kitaplik Hazirlama yéntemi
tamamlanir
e Seri miktar tayini basarisiz
e Seri islemi tamamlanir

Havuz

Numune havuzlama hacimlerini icerir

e Havuzlama yontemi tamamlanir

Havuz Gegersiz Kilma

Kullanici tarafindan baslatilan gegersiz kilinmig
havuz hakkinda bilgi icerir

e Kullanici bir havuzu gecersiz kilar

Sekanslama

Sekanslama KK sonugclariniicerir e Sekanslama KK basarili

e Sekanslama zaman asimina ugrar

(basarisiz)

Basarisiz Analiz

Basarisiz havuz igin analiz bilgilerini icerir
basarisiz olur

e Sekanslama calistirmasi analizi

" Kullanici, maksimum havuz sayisini asmamis gecerli seriden bir havuzu gegersiz kilar.
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NIPT Raporu

NIPT Raporu, havuzdaki her bir numune igin satir basina bir numune olarak bicimlendirimis kromozom siniflandirma sonuglarini i¢erir.

Siatun
batch_name
sample_barcode

sample_type

sex_chrom

flowcell

class_13

class_18

Aciklama
Seri adi
Benzersiz numune barkodu

Toplama noktasindan saglanan
numune tart bilgileri. Andploidi
siniflandirmasi sunumunu belirler.

Cinsiyet kromozomu analizi talep
edildi. Anoploidi siniflandirmasi
sunumunu belirler.

Sekanslama akis hicresi barkodu

13. kromozom i¢in anoploidi
siniflandirmasi sonugclari

18. kromozom igin andploidi
siniflandirmasi sonuclar

On Ayar Degeri Secenekleri
Gecerli Degil
Gecerli Degil

Asagidakilerden biridir:

e Tekiz-Tek embriyolu gebelik

e [kiz-Cok embriyolu gebelik

e Kontrol-Bilinen cinsiyet ve andploidi siniflandirmasi
kontrol numunesi

e NTC-Sablonsuz kontrol numunesi (DNA yok)

Asagidakilerden biridir:

¢ evet-Cinsiyet kromozomu andploidisi ve cinsiyet
raporlamasi talep edildi

e hayir-Cinsiyet kromozomu andploidisi ve cinsiyet
raporlamasi talep edilmedi

e sca—Cinsiyet kromozomu andploidisi raporlamasi
talep edildi, cinsiyet raporlamasi talep edilmedi

Gecerli Degil

Asagidakilerden biridir:

* ANEUPLOIDY DETECTED (ANOPLOIDI SAPTANDI)

e NO ANEUPLOIDY DETECTED (ANOPLOIDI
SAPTANMADI)

o CANCELLED (iPTAL EDILDI)

* INVALIDATED (GECERSIZ KILINDI)

o NA (GECERLI DEGIL)

Asagidakilerden biridir:

* ANEUPLOIDY DETECTED (ANOPLOIDI SAPTANDI)

* NO ANEUPLOIDY DETECTED (ANOPLOIDI
SAPTANMADI)

o CANCELLED (iPTAL EDILDI)

¢ INVALIDATED (GEGERSIZ KILINDI)

o NA (GECERLI DEGIL)

Tar
metin
metin

enum

enum

metin

class_13

class_18

Diizenli ifade
ANa-zA-Z0-9_-1{1,36}$
Aa-zA-Z0-9_-]{1,36)$
On Ayar Degeri

Seceneklerinde
belirtilen degerler

On Ayar Degeri
Seceneklerinde
belirtilen degerler

Yok

13. kromozom igin
anoploidi siniflandirmasi
sonuglar

18. kromozom igin
andploidi siniflandirmasi
sonuglar
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8¢

Siatun

class_21

class_sx

Aciklama

21. kromozom i¢in andploidi
siniflandirmasi sonuglar

Cinsiyet kromozomu anéploidisi
siniflandirmasi

On Ayar Degeri Secenekleri Tard

Asagidakilerden biridir: class_21
o ANEUPLOIDY DETECTED (ANOPLOIDI SAPTANDI)
* NO ANEUPLOIDY DETECTED (ANOPLOIDI
SAPTANMADI)
e CANCELLED (IPTAL EDILDI)
* INVALIDATED (GECERSIZ KILINDI)
e NA (GECERLI DEGIL)

Asagidakilerden biridir: ) o class_sx

e ANEUPLOIDY DETECTED — XO (ANOPLOIDI
SAPTANDI - XO) — Monozomi X

o ANEUPLOIDY DETECTED — XXX (ANOPLOIDI
SAPTANDI = XXX) — Trizomi X

* ANEUPLOIDY DETECTED - XXY (ANOPLOIDI
SAPTANDI - XXY) — Erkeklerde 2 X kromozomu

e ANEUPLOIDY DETEGTED - XYY (ANOPLOIDI
SAPTANDI - XYY) — 2 Y kromozomu

* NO ANEUPLOIDY DETECTED (ANOPLOIDI
SAPTANMADI) — Negatif numune ve cinsiyet
rapor edilmedi

* NO ANEUPLOIDY DETECTED — XX (ANOPLOIDI
SAPTANMADI -XX) — Kiz fetUs ile negatif numune

* NO ANEUPLOIDY DETECTED - XY (ANOPLOIDI
SAPTANMADI - XY) — Erkek fetUs ile negatif
numune

¢ SEX CHROMOSOMES NOT REPORTABLE
(CINSIYET KROMOZOMLARI RAPORLANABILIR
DEGIL) — Yaziim cinsiyet kromozomunu rapor
edemedi

e NO CHR Y PRESENT (Y KROM MEVCUT DEGIL) —
Y kromozomu saptanmayan ikiz gebelik

e CHRY PRESENT (Y KROM MEVCUT) — Y
kromozomu saptanan ikiz gebelik

o CANCELLED (iPTAL EDILDI) — Numune kullanici
tarafindan iptal edildi

* INVALIDATED (GECERSIZ KILINDI) — Numune KK
basarisiz oldu veya kullanici tarafindan gecersiz
kilindi

o NOT TESTED (TEST EDILMEDI) — Cinsiyet
kromozomu test edilmedi

Diizenli ifade

21. kromozom igin
andploidi siniflandirmasi
sonuglar

Cinsiyet kromozomu
anoploidisi
siniflandirmasi
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6¢€

Siatun

qc_flag

qc_failure

ff

Aciklama

KK analizi sonug¢lari

Basarisiz KK bilgileri

Tahmini fetal fraksiyon

On Ayar Degeri Secenekleri

Asagidakilerden biridir:

e CANCELLED (IPTAL EDILDI)

* INVALIDATED (GECERSIZ KILINDI)
e PASS (BASARILI)

e NTC_PASS (NTC_BASARILI)

e FAIL (BASARISIZ)

Asagidakilerden biridir:

e FAILED iFACT (BASARISIZ iFACT)

o DATA OUTSIDE OF EXPECTED RANGE
(BEKLENEN ARALIGIN DISINDA VERI)

e FRAGMENT SIZE DISTRIBUTION OUTSIDE OF
EXPECTED RANGE (BEKLENEN ARALIGIN
DISINDA PARCACIK BOYUTU DAGILIMI)

e NTC SAMPLE WITH HIGH COVERAGE (YUKSEK
KAPSAMLI NTC NUMUNESI)

o CANCELLED (iPTAL EDILDI)

¢ INVALIDATED (GEGERSIZ KILINDI)

* NONE (HICBIRI) (KK durumu = Basarili)

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

Tard

enum

metin

metin

Diizenli ifade

On Ayar Degeri
Seceneklerinde
belirtilen degerler

On Ayar Degeri
Seceneklerinde
belirtilen degerler

GECERLI DEGIL
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Basarisiz KK Mesajlari

Basarisiz analiz KK sonuclari belirtilen NIPT Raporu alanlarina karsilik gelen kromozom anéploidisi, cinsiyet siniflandirmasi ve tahmini fetal

fraksiyon icin tam sonug baskilamasina neden olur: class_13, class_18, class_21, class_sx ve ff.

. Tavsiye
Basarisiz KK Mesaji Aciklama EdilsnlEyiem
BASARISIZ iIFACT bagimsiz Fetal Andploidi Guven Testi (iIFACT)—Sistemin belirtilen numune konusunda karar vermek Uzere Numuneyi
istatistiksel gtiveni olup olmadigini beliremek icin fetal fraksiyon tahminini kapsamla iligkili galistirma metrikleri ile yeniden
birlestiren KK metrigidir. isleyin
BEKLENEN ARALIGIN Hedef olmayan kromozomlarda 6ploid kapsamdan sapma Numuneyi
DISINDA VERI Olasllikla kromozomlar genelindeki cok sayida kopya iceren varyantlar ya da herhangi bir hedef kromozomun yeniden
trizomisi veya monozomisi ile iliskilidir isleyin
BEKLENEN ARALIGIN Veri dagilimi ¢alisilan veri dagiimi ile tutarli degil. Olasilikla kontaminasyondan veya hatali numune islemeden Numuneyi
DISINDA PARCACIK kaynaklanir. yeniden
BOYUTU DAGILIMI isleyin
YUKSEK KAPSAMLINTC NTC numunesi icin ylksek kapsam tespit edildi (DNA materyali beklenmiyor). Olasilikla kontaminasyondan veya Numuneyi
NUMUNESI hatall numune islemeden kaynaklanir. yeniden
isleyin
iPTAL EDILDI Numune kullanicilar tarafindan iptal edildi Gegerli Degil

GECERSIZ KILINDI

Numune kullanicilar tarafindan gecersiz kilindi

Numune Gegersiz Kilma Raporu

Sistem, gecersiz kilinan veya basarisiz olan her bir numune icin bir Numune Gegersiz Kilma Raporu olusturur.

Situn Aciklama Tard Diizenli ifade

batch_name Seri adi metin Ala-zA-Z0-9_-1{1,36}$

sample_barcode Gecgersiz kilinan numunenin benzersiz barkodu metin Na-zA-Z0-9_-1{1,36}$

reason Numune gecersiz kilma islemi icin kullanici tarafindan sunulan neden metin Na-zA-Z0-9_-1{1,36}$

operator Numuneyi gecersiz kilan veya basarisiz olmasina neden olan kullanicinin metin Na-zA-Z0-9_ -1{1,36}$
kullanicr adi

timestamp Numune gecersiz kilma isleminin tarihi ve saati ISO 8601 zaman bilgisi ISO 8601 zaman bilgisi
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Numune iptali Raporu

Sistem, iptal edilen her bir numune icin bir Numune iptali Raporu olusturur.

Situn Aciklama Tara Diizenli ifade

batch_name Seri adi metin Na-zA-Z0-9_-]1{1,36}$
sample_barcode iptal edilen numunenin benzersiz barkodu metin Ala-zA-Z0-9_-]{1,36}$
reason Numune iptali islemi igin kullanici tarafindan sunulan neden metin Na-zA-Z0-9_-]1{1,36}$
operator Numuneyi iptal eden kullanicinin kullanicr adi metin Ala-zA-Z0-9_ -1{1,36}$
timestamp Numune iptalinin tarihi ve saati ISO 8601 zaman bilgisi ISO 8601 zaman bilgisi

Havuz Yeniden Test Talebi Raporu

Havuz Yeniden Test Talebi Raporu A Havuzu veya B Havuzunun yeniden havuzlanabilecegini belirtir. A Havuzu veya B Havuzu icin 2 olasi

sekans calistirmasindan (havuzlar) ilki gegersiz kilinirsa sistem Havuz Yeniden Test Talebi Raporu olusturur.

Situn Aciklama Tara Diizenli ifade

batch_name Seri adi metin Aa-zA-Z0-9_-]1{1,36}$

pool_type Havuz turd enum Aciklamada belirtilen
Deger secenekleri: A, B, C degerler

reason Birinci havuzun gecersiz kiinmasi icin kullanici tarafindan belirtilen neden metin Na-zA-Z0-9_-]1{1,36}$

timestamp Talebin tarihi ve saati ISO 8601 zaman bilgisi ISO 8601 zaman bilgisi

islem Raporlari

Seri Baslatma Raporlari

Bir seri baslatildiginda ve plazma izolasyonundan énce basariyla dogrulandiginda sistem bir Seri Baslatma Raporu olusturur.

Situn Aciklama Taru Diizenli ifade
batch_name Seri adi metin Aa-zA-Z0-9_-1{1,36}$
sample_barcode Benzersiz numune barkodu metin ANa-zA-Z0-9_-1{1,36}$
sample_type Numune barkodunun numune tirl enum Aciklamada belirtilen deger

Deger segenekleri: Tekiz, Kontrol, ikiz, NTC
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Situn Aciklama Tard Diizenli ifade

well Bir numuneyle iligkili kuyu metin Na-zA-Z){1,1}[0-9]{1,2}$
assay Testin adl metin Ala-zA-Z0-9_ -]{1,100}$

method_version Test otomasyon ydntemi versiyonu metin ANa-zA-Z0-9._ -]{1,100}$

Seri Gegersiz Kilma Raporlari

Seri gecersiz kiindiginda veya basarisiz oldugunda sistem Seri Gecersiz Kiima Raporu Olusturur.

Situn Aciklama Tard Diizenli ifade

batch_name Seri adi metin ANa-zA-Z0-9_-1{1,36}$
reason Seri gecersiz kilma islemi igin kullanici tarafindan sunulan neden metin Aa-zA-Z0-9_-]1{1,36}$
operator Seriyi gegersiz kilan kullanicinin adinin bas harfleri metin Na-zA-Z0-9_-1{1,36}$
timestamp Seri gecersiz kilma isleminin tarihi ve saati ISO 8601 zaman bilgisi ISO 8601 zaman bilgisi

Kitaplik Numunesi Raporu

Basarisiz seri olmasi veya serinin gecersiz kilinmasi durumunda, kitapligin basariyla tamamlanmasinda ve miktar tayininin basariyla
tamamlanmasinda sistem bir Kitaplik Numunesi Raporu olusturur.

Situn Aciklama Tard Diizenli ifade
batch_name Seri adi metin Ala-zA-Z0-9_-]{1,36}$
sample_barcode Benzersiz numune barkodu metin Na-zA-Z0-9_-]1{1,36}$
qc_status Test adimlarinin tamamlanmasindan sonra numune durumu enum Basarili/Basarisiz
qgc_reason KK durumuna yénelik nedenler metin Na-zA-Z0-9_-]1{1,36}$

Deger secenekleri: basarili, basarisiz

starting_volume

Plazma izolasyonu sirasinda kan alma ttpundn ilk hacmi

kayan noktall

index (dizin)

Bir numuneyle iligkili dizin

metin

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

ccn_library_pg_ul

pg/ul cinsinden kitaplik konsantrasyonu

kayan noktall

plasma_isolation
comments

Plazma izolasyonu gerceklestirirken kullanici yorumlar (serbest metin)

metin

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

cfdna_extraction_

comments

cfDNA ekstraksiyonu gerceklestirirken kullanici yorumlar (serbest metin)

metin

Na-zA-Z0-9_ -1{1,36}$
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Situn Aciklama Tard Diizenli ifade
library_prep_ Kitaplik hazirligr gergeklestirirken kullanici yorumlar (serbest metin) metin ANa-zA-Z0-9_ -]{1,36}$
comments

quantitation_ Miktar tayini gerceklestirirken kullanici yorumlar (serbest metin) metin Na-zA-Z0-9_-1{1,36}$
comments

Kitaplik Reaktifi Raporu

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

Situn Aciklama Tard Diizenli ifade
batch_name Seri adi metin Na-zA-Z0-9_-1{1,36}$
process islem adi. Deger segenekleri: metin Ala-zA-Z0-9_ -1{1,36}$

e [ZOLASYON —batch_validation, prespin, postspin, data_transact

o EKSTRAKSIYON —setup, chemistry, data_transact

o KITAPLIK—setup, chemistry, data_transact, complete

o MIKTAR TAYINi—setup, build_standards, build_384, analysis, data_

transact
e HAVUZLAMA —analysis, setup, pooling, data_transact, complete
reagent_name Reaktif adi metin Na-zA-Z0-9_ -1{1,36}$
lot Reaktif barkodu metin ANa-zA-Z0-9_ -1{1,36}$
expiration_date Uretici bigiminde son kullanma tarihi metin Na-zA-Z0-9:/_-]{1,100}$
operator Kullanicinin kullanicr adi metin ANa-zA-Z0-9_ -1{1,36}$
initiated Reaktifle iligkili baslatma zamani bilgisi ISO 8601 zaman bilgisi ISO 8601 zaman bilgisi

Kitaplik Laboratuvar Donanimi Raporu

Sistem, basarisiz seri olmasi veya serinin gecersiz kiinmasi durumunda, kitapligin basariyla tamamlanmasinda ve miktar tayininin basariyla

tamamlanmasinda bir Kitaplik Laboratuvar Donanimi Raporu olusturur.

Situn Aciklama Tara Diizenli ifade

batch_name Seri adi metin Na-zA-Z0-9_-]1{1,36}$
labware_name Laboratuvar donaniminin adi metin Ala-zA-Z0-9 _-1{1,36}$
labware_barcode Laboratuvar donaniminin barkodu metin Aa-zA-Z0-9 _-]{1,36}$
initiated Laboratuvar donanimiyla iliskili baslatma zamani bilgisi ISO 8601 zaman bilgisi ISO 8601 zaman bilgisi
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Sistem, miktar tayininin basariyla tamamlanmasi durumunda bir Kitaplik Miktar Tayini Raporu olusturur.

Situn Aciklama Tara Diizenli ifade
batch_name Seri adi metin Na-zA-Z0-9_-]1{1,36}$
quant_id Sayisal tanimlama uzun

instrument Miktar tayini cihazinin adi (serbest metin) metin Aa-zA-Z0-9_ -]{1,36}$

standard_r_squared

R kare

kayan noktall

standard_intercept

Kesisme

kayan noktali

standard_slope

Egim

kayan noktall

median_ccn_pg_ul

Medyan numune konsantrasyonu

kayan noktali

qc_status Miktar tayini KK durumu enum Basarili/Basarisiz
qgc_reason Varsa, basarnsizligin nedenine dair aciklama metin Na-zA-Z0-9_ -1{1,36}$
initiated Miktar tayiniyle iliskili baslatma zamani bilgisi ISO 8601 zaman bilgisi ISO 8601 zaman bilgisi

Kitaplk islem Ginliigi

Sistem, her bir seri isleminin baslangicinda ve tamamlanmasinda ya da basarisiz olmasinda; basarisiz seri olmasi veya serinin gecgersiz killinmasi

durumunda ve analizin tamamlanmasinda (her havuz icin olusturulan) bir Kitaplik islem Gunligi olusturur.
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Situn Aciklama Tard Diizenli ifade
batch_name Seri adi metin ANa-zA-Z0-9_-1{1,36}$
process Seri isleminin adi. Deger secenekleri: metin Ala-zA-Z0-9_ -]{1,36}$

IZOLASYON — batch_validation, prespin, postspin, data_transact

EI_(STRAKSIYON—setup, chemistry, data_transact

KITAPLIK—sgtgp, chemistry, data_transact, complete

MIKTAR TAYINI—setup, build_standards, build_384, analysis, data_transact

HAVUZLAMA —analysis, setup, pooling, data_transact, complete
operator Kullanicinin adinin bas harfleri metin ANa-zA-Z0-9_ -]{1,36}$
instrument Cihaz adi metin ANa-zA-Z0-9_ -1{1,36}$
started Seri iglemi baslangi¢ tarihi ve saati ISO 8601 zaman bilgisi ISO 8601 zaman bilgisi
finished Seri islemi tamamlanma veya hata tarihi ve saati ISO 8601 zaman bilgisi ISO 8601 zaman bilgisi
status Gecerli seri enum Aciklamada belirtilen

Deger secenekleri: tamamlandi, basarisiz, baslatildi, iptal edildi

degerler
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Havuz Raporu

Olay havuzlama baslatildiktan sonra gerceklesirse sistem kitaplk basariyla tamamlandiginda, seri basarisiz oldugunda ve seri gecersiz

kiindiginda bir Havuz Raporu olusturur.

Situn Aciklama Tara Diizenli ifade
batch_name Seri adi metin Aa-zA-Z0-9_-]1{1,36}$
sample_barcode Benzersiz numune barkodu metin Ala-zA-Z0-9_-1{1,36}$
pool_barcode Numuneyle iligkili havuz barkodu metin Aa-zA-Z0-9_-]1{1,36}$
pool_type Numuneyle iligkili havuz turl enum Aciklamada belirtilen

Deger secenekleri: A, B, C

degerler

pooling_volume_ul

ul cinsinden havuzlama hacmi

kayan noktali

pooling_comments Havuzlama gercgeklestirirken kullanici yorumlar (serbest metin) metin ANa-zA-Z0-9_ -1{1,36}$
Havuz Gecersiz Kilma Raporu
Havuz gecgersiz kiindiginda sistem Havuz Gegersiz Kilma Raporu Olusturur.
Situn Aciklama Tard Diizenli ifade
batch_name Seri adi metin Ala-zA-Z0-9_-]{1,36}$
pool_barcode Gecgersiz kilinan havuzun havuz barkodu metin Na-zA-Z0-9_-]1{1,36}$
reason Havuz gecersiz kilma islemi icin kullanici tarafindan sunulan neden metin ANa-zA-Z0-9_ -]{1,36}$
operator Havuzu gecersiz kilan kullanicinin adinin bas harfleri metin Na-zA-Z0-9_ -1{1,36}$
timestamp Havuz gegersiz kilma isleminin tarihi ve saati ISO 8601 zaman bilgisi ISO 8601 zaman bilgisi
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Sekanslama Raporu

Sistem, sekanslama calistirmasi tamamlandiginda veya sekanslama zaman asimina ugradiginda sekanslama calistirmasi icin bir Sekanslama
Raporu olusturur.

Situn Aciklama Tara Diizenli ifade
batch_name Seri adi metin Aa-zA-Z0-9_-]1{1,36}$
pool_barcode Sekanslama calistirmasiyla iligkili havuz barkodu metin Na-zA-Z0-9_-]{1,36}$
instrument Sekans cihazi seri numarasi metin Aa-zA-Z0-9_ -]{1,36}$
flowcell Sekanslama calistirmasiyla iligkili akis huicresi metin GECERLI DEGIL
software_version Cihazda veri analiz etmek lzere kullanilan yazilim metin
uygulamasinin/versiyonunun bitisik ifadesi
run_folder Sekanslama calistirmasi klasoriinin adi metin
sequencing_status Sekanslama calistirmasinin durumu enum Aciklamada belirtilen
Deger secenekleri: tamamlandi, zaman asimina ugradi degerler
qc_status Sekanslama calistirmasinin KK durumu enum Aciklamada belirtilen
Deger secenekleri: basarnli, basarisiz degerler
qgc_reason KK basarisizligina yonelik KK nedenleri, noktali virgllle ayrnlmis metin Ala-zA-Z0-9_ -1{1,36}$

degerler

cluster_density

Kime yogunlugu (kutucuklar arasindaki her akis hiicresi icin medyan)

kayan noktall

pct_g30 Q30 Uzerindeki baz ylzdesi kayan noktali
pct_pf Filtreyi gecen okumalarin ylzdesi kayan noktall
phasing Fazlama kayan noktali
prephasing Prefaz kayan noktali
predicted_aligned_reads Tahmini hizalanmis okumalar kayan noktali
started Sekanslama baslangiciyla iliskili zaman bilgisi ISO 8601 zaman bilgisi ISO 8601 zaman bilgisi
completed Sekanslama tamamlanmasiyla iligkili zaman bilgisi ISO 8601 zaman bilgisi ISO 8601 zaman bilgisi
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Basarisiz Analiz Raporu

Sekanslama calistirmasi icin maksimum analiz denemesi sayisi basarisiz oldugunda sistem bir Basarisiz Analiz Raporu olusturur.

Situn Aciklama Tara Diizenli ifade
batch_name Seri adi metin Na-zA-Z0-9_-]1{1,36}$
pool_barcode Basarisiz analizle iligkili havuz barkodu metin Ala-zA-Z0-9_-]{1,36}$
flowcell Basansiz analizle iligkili akis hiicresi barkodu metin GECERLI DEGIL
sequencing_run_folder Basarisiz analizle iligkili Sekanslama Calistirmasi durumu metin

analysis_run_status Basarisiz analizle iligkili Sekanslama Calistirmasi durumu metin Aciklamada belirtilen

Deger secenekleri: failed_max_analysis_attempts

degerler

timestarted

Analiz baslangiciyla iliskili zaman bilgisi

ISO 8601 zaman bilgisi

ISO 8601 zaman bilgisi

timefinished

Analiz bitisiyle iligkili zaman bilgisi

ISO 8601 zaman bilgisi

ISO 8601 zaman bilgisi
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VeriSeq NIPT C6zUmu sorun giderme destedi sunlardan olusur:
Test Yaziimi ve sistem bildirimleri
Sistem sorunlari icin tavsiye edilen eylemler

Onceden yiklenmis test verilerini kullanarak koruyucu analiz ve ariza analizi gergeklestirmeye yénelik
talimatlar

Bu boélimde Test Yaziimi bildirimleri aciklanmaktadir:

Belge No 1000000001949 v04 TUR 48

iN VITRO TANI AMAGLI KULLANIM iGIiNDIR
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ilerleme Bildirimleri

ilerleme bildirimleri testin yUritiimesine iliskin normal ilerlemeyi belirtir. Bu bildirimler "Faaliyetler" olarak giinlige kaydedilir ve herhangi bir

kullanici eylemi gerektirmez.

Bildirim Adim Ne Zaman Ikaz_ . E-posta Tavsiye Edilen
Seviyesi Eylem

Seri baslatma Kitaplik Kullanici yeni bir seri olusturdu Faaliyet Evet Gegerli Degil
Hazirlama

Seri Kitapligi Tamamlandi Kitaplik Kitaplik gecerli seri icin tamamlandi Faaliyet Hayir Gecerli Degil
Hazirlama

Havuz Tamamlandi Kitaplik Bir seriden havuz olusturuldu Faaliyet Hayir Gegerli Degil
Hazirlama

Sekanslama Basladi Sekanslama Sistem yeni bir sekanslama veri klasort saptadi Faaliyet Hayir Gegerli Degil

Sekanslama KK basaril Sekanslama Sekanslama ¢alistirmasi tamamlandi ve sekanslama Faaliyet Hayir Gecerli Degil

KK kontroll basaril

Analiz Basladi Analiz Belirtilen sekanslama c¢alistirmasi icin analiz baslatildi Faaliyet Evet Gegerli Degil

Analiz Tamamlandi NIPT Raporu Analiz Analiz tamamlandi ve raporlar olusturuldu Faaliyet Evet Gegerli Degil

Olusturuldu Sonrasi
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Gecersiz Kilma Bildirimleri

Gecersiz kima bildirimleri, kullanicinin is Akisi Yéneticisi araciligiyla bir seriyi veya havuzu gecersiz kimasi nedeniyle sistemde meydana gelen

olaylardir. Bu bildirimler "Bildirimler" olarak gunlige kaydedilir ve herhangi bir kullanici eylemi gerektirmez.

I ikaz Tavsiye
Bildirim Adim Ne Zaman St E-posta Edilen Eylem
Seri Gegersiz Kilma Kitaplik Kullanici bir seriyi gegersiz kild Bildirim Evet Gecerli Degil

Hazirlama
Havuzu Gecgersiz Kilma - Yeniden Kitaplik Kullanici seriye yonelik ilk olasi havuzu (belirli bir tlre ait) Bildirim Evet Gecgerli Degil
Havuzlama Hazirlama gecersiz kildi
Havuz Gecersiz Kilma — ikinci alikot Kitaplik Kullanici seriye yonelik ilk olasi havuzu (belirli bir tlre ait) Bildirim Evet Gecerli Degil
kullanimi Hazirlama gecersiz kildi
Sekanslama Tamamlandi Havuz Sekanslama  Sekanslama calistirmasi tamamlandi ancak havuz kullanici Bildirim Evet Gecerli Degil
Gecgersiz Kilindi tarafindan gegersiz kilindi
Sekanslama KK basarili = Tim Sekanslama  Sekanslama calistirmasi KK kontrolt tamamlandi ancak tim Bildirim Evet Gecerli Degil
numuneler gegersizdir KK numuneler gegersizdir
Analiz Tamamlandi Havuz Gecersiz Analiz Analiz tamamlandi ancak havuz kullanici tarafindan gecgersiz Bildirim Evet Gecgerli Degil
Kilindi Sonrasi kilindi
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Kurtarilabilir Hata Bildirimleri

Kurtarilabilir hatalar, kullanicinin tavsiye edilen eylemi uygulamasi halinde VeriSeq NIPT Test Yazilimi tarafindan kurtarilabilecek durumlardir.
Sorun devam ederse lllumina Teknik Destek bolimUne e-posta génderin.
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Bildirim Adim Ne Zaman Ikaz. . E-posta Tavsiye Edilen Eylem
Seviyesi
Eksik Cihaz Sekanslama  Sistem harici sekanslama klasoérinu ikaz Evet e Bir NAS kullaniliyorsa ag baglantisini kontrol edin. Bkz.
Yolu bulamiyor/klasére baglanamiyor Tavsiye Edilen Eylem ProsedUirleri Eylem No 7, sayfa 55.
e Olasi donanim arizasl. Sunucuyu yeniden baslatin. Sorun
devam ederse lllumina Teknik Destek bolimune e-posta
gbénderin.
Sekanslama Sekanslama  Sistem yeni bir sekanslama veri klasorii  ikaz Evet 1. Kullanilabilir disk alanini kontrol edin. Bkz. Tavsiye Edilen
icin Yetersiz tespit etti ancak veri icin yeterli disk Eylem Prosedurleri Eylem No 2, sayfa 55.
Disk Alani alani olmadigini tahmin ediyor 2. Disk alanini bosaltin veya verileri yedekleyin. Bkz. Tavsiye
Edilen Eylem Proseddrleri Eylem No 3, sayfa 55
Sekanslama Sekanslama  Sekanslama Calistirmasi klasériinde ikaz Evet Sekanslama calistirmasi klasorl hatali bigimde yeniden
Calistirmasi gecersiz karakterler adlandinimis. Calistirmayi gecerli bir isimle yeniden
Gecgersiz adlandinn.
Klasoru
RTA Complete  Sekanslama  Yazilim, sekanslama klasériinde Uyar Evet Olasl donanim arizasi. Sunucuyu yeniden baslatin. Sorun
dosyasina RTAComplete dosyasini okuyamadi devam ederse lllumina Teknik Destek bélumine e-posta
erisilemiyor gbnderin.
Eksik Numune  On Analiz Yaziim bazi numuneler icin numune Bildirim Evet Numune turd niteligi, belirtilen numune icin saglanmamis.
Tard tard tanimi bulamadi Yazihmin devam edebilmesi icin numuneyi gecersiz kilin.
Eksik Cinsiyet On Analiz Yazilim bazi numuneler igin cinsiyet Bildirim Evet Cinsiyet kromozomu niteligi, belirtilen numune igin
Kromozomu kromozomlarnin tanimini bulamadi saglanmamis. Yaziimin devam edebilmesi icin numuneyi
gecersiz kilin.
Eksik Numune  On Analiz Yazilim bazi numuneler i¢cin numune Bildirim Evet Numune turG ve cinsiyet kromozomu niteligi, belirtilen

Turd ve
Cinsiyet
Kromozomu

tard ve cinsiyet kromozomu tanimi
bulamadi

numune icin saglanmamis. Yazilimin devam edebilmesi icin
numuneyi gecersiz kilin.
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Bildirim Adim Ne Zaman Ikaz_ . E-posta Tavsiye Edilen Eylem
Seviyesi

Numune On Analiz Yazilm numune sayfasi olusturamadi ikaz Evet e Kullanilabilir disk alanini kontrol edin. Bkz. Tavsiye Edilen

Sayfasi Eylem Proseddrleri Eylem No 2, sayfa 55. Alan azsa disk

Olusturma alanini bosaltin veya verileri yedekleyin. Bkz. Tavsiye

islemi Edilen Eylem Proseddrleri Eylem No 3, sayfa 55

basarisiz e Bir NAS kullaniliyorsa ag baglantisini kontrol edin. Bkz.
Tavsiye Edilen Eylem Prosedurleri Eylem No 7, sayfa 55.

e Olasi donanim arizasl. Sunucuyu yeniden baslatin. Sorun

devam ederse lllumina Teknik Destek bélumine e-posta
gbnderin.

Disk alani On Analiz Yazilim disk alanini kontrol edemiyor ikaz Evet e Bir NAS kullaniliyorsa ag baglantisini kontrol edin. Bkz.

kontrol Tavsiye Edilen Eylem Proseddrleri Eylem No 2, sayfa 55.

edilemiyor e Olasi donanim arizasl. Sunucuyu yeniden baslatin. Sorun
devam ederse lllumina Teknik Destek bdlimune e-posta
gdénderin.

Analiz i¢in On Analiz Yazilim yeni bir analiz ¢calistirmasi ikaz Evet Disk alanini bosaltin veya verileri yedekleyin. Bkz. Tavsiye

Yetersiz Disk baslatmak i¢in disk alaninin yeterli Edilen Eylem Proseddrleri Eylem No 3, sayfa 55

Alani olmadigini tespit etti

Analiz Ardigik On Analiz Yazilim, belirtilen sekanslama klasori ikaz Evet Olasi donanim arizasl. Sunucuyu yeniden baslatin. Sorun

Dizeni icin bir analiz ¢alistirmasi baslatamadi devam ederse lllumina Teknik Destek bdlimine e-posta

baslatilamiyor gbénderin.

Sekanslama On Analiz Sekanslama c¢alistirmasi klasorine Uyarn Evet e Bir NAS kullaniliyorsa ag baglantisini kontrol edin. Bkz.

klasori Oku/Yaz iznini kontrol eden yaziim Tavsiye Edilen Eylem ProsedUirleri Eylem No 7, sayfa 55.

Oku/Yaz izni testi basarisiz oldu e Olasi donanim arizasl. Sunucuyu yeniden baslatin. Sorun

basarisiz devam ederse lllumina Teknik Destek bolimine e-posta
gbnderin.

Analiz Analiz Analiz basarisiz oldu. Yeniden deniyor. Bildirim Evet Yok

Basarisiz -

Yeniden

Deneyin

Sonugclar Sistem Yazilim, gecerli havuz tird icin Faaliyet Evet Yok

Zaten halihazirda bir NIPT raporu

Raporlandi olusturuldugunu belirledi

E-posta Sistem Sistem e-posta bildirimleri Uyar Yok 1. Sistemde tanimlanan e-posta yapilandirmasinin

bildirimleri gbnderemiyor. gecerliligini kontrol edin. Sistem E-Posta Bildirimlerini

gonderilemiyor

Yapilandirma, sayfa 24 bélimuindeki talimatlara basvurun.
2. Bir test e-postasi génderin. Sistem E-Posta Bildirimlerini
Yapilandirma, sayfa 24 boélimindeki talimatlara basvurun.
3. Sunucuyu yeniden baslatin. Sorun devam ederse
lllumina Teknik Destek bélimune e-posta gdénderin.

NZNAB|IYM WIIZeA NUWINZOY | dIN besLea



HIANIO! WINVTINY NOVINY INVL OHLIA NI

ANL ¥0A 6761000000001 ON d5[og

€9

Bildirim

Zaman
Sapmasi
Tespit Edildi

Adim

Kitaplik
hazirlama

Ne Zaman

Yazilim is Akisi Yoneticisi tarafindan
saglanan zaman bilgisi ve sunucu

ikaz . .
Seviyesi E-posta Tavsiye Edilen Eylem
Uyar Hayir 1. Is Akisi Yoneticisi makinesindeki yerel saati kontrol edin.

yerel saati arasinda 1 dakikalik zaman

sapmasi tespit etti

Kurtarilamaz Hata Bildirimleri

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

Bildirim
Basarisiz Seri

Rapor
Olusturma
Hatasl

Calisma
Parametreleri
dosyasi
aynstinlamadi

Taninmayan
Calistirma
Parametreleri

Gecgersiz
Calistirma
Parametreleri

Havuz
Barkodu
bulunamadi

Sekanslama
Zaman Asimi

Adim

Kitaplik
Hazirlama

Raporlama

Sekanslama

Sekanslama

Sekanslama

Sekanslama

Sekanslama

Ne Zaman

Seri KK basarisiz

Sistem rapor olusturamadi

Sistem RunParameters.xml
dosyasini
acamadi/ayristiramadi

Yazilim, uyumlu olmayan
Calistirma Parametreleri okudu

Yazilim, testle uyumlu
olmayan, gerekli Calistirma
Parametrelerini okudu

Yazilim, bilinen havuz
barkoduyla sekanslama
calistirmasi icin akis hiicresini
iliskilendiremedi

Sekanslama calistirmasi
belirtilen zaman cergevesinde
tamamlanmadi

ikaz
Seviyesi

Bildirim

ikaz

Uyarn

Uyar

Uyar

Uyar

Uyar

E-posta

Evet

Evet

Evet

Evet

Evet

Evet

Evet

2. Web Ul'de (Server Status (Sunucu Durumu) sekmesi)
bildirilen Tesis Sunucusu yerel saatini kontrol edin.

Tavsiye Edilen Eylem

Kitaplik kaplamasini yeniden baslatin.

e Kullanilabilir disk alanini kontrol edin. Bkz. Tavsiye Edilen Eylem
Prosedurleri Eylem No 2, sayfa 55. Alan azsa disk alanini bosaltin
veya verileri yedekleyin. Bkz. Tavsiye Edilen Eylem Prosedurleri
Eylem No 3, sayfa 55

e Olasi donanim arizasl. Sunucuyu yeniden baslatin. Sorun devam
ederse llumina Teknik Destek bolimune e-posta gdénderin.

RunParameters.xml dosyasi bozulmus. Sekans cihazi
yapllandirmasini kontrol edin ve havuzu yeniden sekanslayin.

Yazilim, sekans cihazi yapilandirma dosyasindan sekanslama
calistirmasi parametrelerini olusturamadi. Sekans cihazi
yapilandirmasini kontrol edin ve havuzu yeniden sekanslayin.

Yazilim uyumlulugu kontroll basarisiz oldu. Sekans cihazi
yapllandirmasini kontrol edin ve havuzu yeniden sekanslayin.

Muhtemel hatali havuz barkodu girisi. Havuzu yeniden sekanslayin.

Sekans cihazini ve ag baglantisini kontrol edin. Havuzu yeniden
sekanslayin.
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Bildirim Adim Ne Zaman E .  E-posta Tavsiye Edilen Eylem
Seviyesi
Sekanslama Sekanslama  Sekanslama calistirmasi ikaz Evet Sekans cihazini ive ag baglantisini kontrol edin. Havuzu yeniden
KK dosyalarini KK tamamlandi ancak InterOp KK sekanslayin.
olusturulamadi dosyalan bozulmus
Sekanslama Sekanslama  Sekanslama calistirmasi Uyari Evet Sekans cihazini ve ag baglantisini kontrol edin. Havuzu yeniden
KK dosyalar KK tamamlandi ve sekanslama sekanslayin.
bozulmus KK kontrolti bozulmus
Sekanslama Sekanslama  Sekanslama calistirmasi Bildirim Evet Havuzu yeniden sekanslayin.
KK basarisiz KK tamamlandi ve sekanslama
KK kontrolt basarisiz
Maksimum Analiz Tdm Analiz denemeleri Uyar Evet ikinci havuzu yeniden sekanslayin.
deneme sayisl basarisiz oldu. Yeniden
icin Analiz denemeyecek.
Basarisiz
Analiz Son Analiz Yazilim analiz sonuglarnna son ikaz Evet e NAS kullaniliyorsa ag baglantisini kontrol edin. Bkz. Tavsiye Edilen
islemi Basansiz ~ Sonrasl islem uygulayamadi Eylem Proseddrleri Eylem No 7, sayfa 55.
e Olasi donanim arizasl. Sunucuyu yeniden baslatin. Sorun devam
ederse llumina Teknik Destek bolimuine e-posta génderin.
Analiz Analiz Yazilim analiz sonuglarini veri ikaz Evet e NAS kullaniliyorsa ag baglantisini kontrol edin. Bkz. Tavsiye Edilen
YUkleme Sonrasi tabanina yukleyemedi Eylem ProsedUirleri Eylem No 7, sayfa 55.
Basarisiz e Olasli donanim arizasl. Sunucuyu yeniden baslatin. Sorun devam

ederse llumina Teknik Destek boélimune e-posta génderin.
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Tavsiye Edilen Eylem Prosedurleri

Tavsiye Edilen

Eylem No Eylem

1 Ag baglantisini
kontrol edin

2 Kullanilabilir disk
alanini kontrol edin

3 Disk alanini
bosaltin /Verileri
yedekleyin

Sorun

Yazilim baslatilamiyor

Veritabaninin geri yiklenmesi gerekir

Sistem kaymasi saptandi

Adimlar

NOT Uzak depolama NAS ve yerel makinenin ayni ag Uzerinde oldugundan emin olun.
1. Bir Windows komut satirindan (cmd) su komutu yazin: ping <Sunucu IP>
NOT NAS kullaniliyorsa ag baglantisini da kontrol edin.
2. Kayip paketler olmadigindan emin olun.
NOT Kayip paketler olmasi halinde BT Yo&neticisi ile iletisim kurun.
3. Baglantiyi test edin:
a. Tesis Sunucusu Web Ul'de oturum agin.
b. Pano menuslinden Folder (Klasor) 6gesini segin.
c. Test 6gesine tiklayin ve testin basarili olup olmadigini belirleyin. Test basarisiz olursa Paylasilan Ag Sdrtictstnd
Ddzenleme, sayfa 22 bélimine bakin ve tim ayarlarnn dogru yapilandirldigindan emin olun.

NOT Tesis Sunucusu Girdi klasérinin Windows makinesi ile eslendiginden emin olun. Daha fazla bilgi icin, bkz. Sunucu
Sdracdulerini Esleme, sayfa 28. )
Girdi klasorluyle eslenen surlctye sag tiklayin. Properties (Ozellikler) 6gesini se¢in ve bos alan bilgisini gérintileyin.

NOT lllumina duzenli veri yedeklemesi yapiimasini ve/veya sekanslama verilerinin sunucu tarafinda depolanmasini tavsiye
eder. Daha fazla bilgi i¢in, bkz. Paylasilan Ag Sdricdsdind Yénetme, sayfa 21.
1. Tesis Sunucusunda yerel olarak depolanan veriler igin:
NOT Tesis Sunucusu Girdi klasérinin Windows makinesi ile eslendiginden emin olun. Daha fazla bilgi i¢in, bkz.
Sunucu Sdrticdlerini Esleme, sayfa 28.
a. Girdi klasortine ¢ift tiklayin ve erismek icin kimlik bilgilerini girin.
b. Sekanslama c¢alistirmasi verileri, sekanslama calistirmasi isimleriyle eslesen klasor isimleriyle birlikte listelenir.
c. islenmis sekanslama klasérlerini silin veya yedekleyin.
2. Uzak NAS Uzerinde depolanan veriler igin:
NOT Uzak depolama NAS ve yerel makinenin ayni ag Uzerinde oldugundan emin olun.
NOT Uzak slrltcldeki klasore erisim saglayin. BT Yoneticisinden alinacak erisim kimlik bilgileri gereklidir.
a. Sekanslama calistirmasi verileri, sekanslama calistirmasi isimleriyle eslesen klasor isimleriyle birlikte listelenir.
b. Islenmis sekanslama klasérlerini silin veya yedekleyin.

Tavsiye Edilen Eylem

Test Yazilimi baslatilirken hatalar tespit edilirse Log In (Oturum A¢cma) ekrani yerine tum hatalann 6zeti gortntulenir.
Listelenen hatalarn raporlamak icin lllumina Teknik Destek bolimu ile iletisim kurun.

Bir veritabaninin yedekleme geri yliklemesi gerekirse lllumina Saha Servis Mhendisi ile iletisim kurun.

Sistem kaymasi saptandiginda Test Yazilimi artik diger sistem bilesenlerinden gelen iletisimi islemez. Bir yénetici,
kayma saptamasi durumuna girdiginde sistemi tekrar normal ¢alismaya sifirlayabilir.
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Tesis Sunucusuna dnceden ylklenmis veri setleri sunucunun ve analiz motorunun operasyonel testine olanak
sunar.

Sunucunun Test Edilmesi

Bu test, sekanslama c¢alistirmasini simule ederken Analiz Ardisik DUzenini baslatmadan analiz sonuglar
olusturulmasini simtle eder. Tesis Sunucusunun dogru ¢alistigindan ve raporlarin ve e-posta bildirimlerinin
olusturuldugundan emin olmak igin bu testi ¢alistinn. Sdre: Yaklasik 3-4 dakika.

Prosedur

1 Tanitlmis girdi dizinini agin ve ardindan TestingData klasérinu agin.

2 TestingData klasérinde bulunabilecek su klasérin bir kopyasini olusturun:
150824_NS500404_0121_AHGKH5BGXX_COPY_ANALYSIS_WORKFLOW.

3  Kopyayl _XXX son ekine sahip bir klasér olarak yeniden adlandirin. _XXX, test ¢alistirmasinin sirall sayisini
temsil eder. Ornegin, klasérde _002 varsa yeni kopyay _003 olarak yeniden adlandirin.

4 Calistirmanin tamamlanmasi icin 3-5 dakika bekleyin. Asagidaki e-posta bildirimlerinin alindigindan emin
olun:

a Sekanslama Calistirmasi Analizi Basladi
b Sekanslama Calistirmasi icin Andploidi Tespiti Raporu olusturuldu

~|.§ NOT
' Klasére atanan sekanslama adina sahip her iki raporu iligkilendirin.

5 Cikti klasérinde SampleTestRun klasérind agin ve su raporun olup olmadigini kontrol edin:
SampleTestRun_C_SampleTestRun_PoolA_HGKH5BGXX _nipt_report_YYYYMMDD_HHMMSS.tab.
Beklenen dosya boyutu yaklasik 5,9 Kb degerindedir.

6 Test sekanslama calistirmasini TestingData klasértne geri taslyin. Bu uygulama sekanslama testinin kag
defa gerceklestirildigini ydnetmeye yardimci olur.

Tam Analiz Test Verilerini Calistirma

Bu test tam analiz calistirmasi gerceklestirir. Sunucu verileri isleyemez/analiz edemezse veya slUre asimina

ugrarsa bu testi calistirin. Sure: Yaklasik 4-5 saat.

Prosedur

1 Tanitilmis girdi dizinini acin ve TestingData klasérint acin.

2 _000 son ekini ekleyerek asagidaki klasért yeniden adlandirin:
150528_NB500886_0002_AH7MHHBGXX_FullTRun.

Son ek her bir sekanslama calistirmasi i¢in benzersiz bir isim olusturur. Calistirmanin halihazirda bir son eki
varsa klasorl son ekin sayisal degerini 1 arttirarak yeniden adlandirin.

3 Yeniden adlandirilan klasoru girdi klasortne tasiyin.
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4 Analizin tamamlanmasi icin yaklasik 4-5 saat bekleyin. Asagidaki e-posta bildirimlerinin alindigindan emin
olun:

a Sekanslama Calistirmasi Analizi Bagladi
b Sekanslama Calistirmasi icin Andploidi Tespiti Raporu olusturuldu

5 Ciktiklasérinde SampleTestRun klasérind agin ve su raporun olup olmadigini kontrol edin:
SampleTestRun2_C_SampleTestRun2_PoolA_H7MHHBGXX_nipt_report_20151105_162434.tab.
Beklenen dosya boyutu yaklasik 7,1 Kb degerindedir.

6 Test sekanslama calistirmasini TestingData klasérlne geri tasiyin.

~|.§ NOT
" Klasére atanan sekanslama adina sahip her iki raporu iligkilendirin.
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Ek Kaynaklar

Asagidaki belgeler lllumina web sitesinden indirilebilir.

Kaynak Aciklama

VeriSeq NIPT Cozumd Kullanim Uriin ve amaglanan kullanimi tanimlar ve sorun giderme proseddirlerini ve kullanim
Talimati (belge no talimatlarini sunar.

1000000001856)

Microlab® STAR Line Kullanici Hamilton Microlab STAR otomatik sivi tasima cihazi icin kullanim ve bakim bilgileri ile
Kilavuzu, Hamilton Belge No teknik 6zellikleri sunar.

624668

llumina web sitesindeki VeriSeq NIPT CozUmU destek sayfalarini ziyaret ederek belgelere,
yazilm indirmelerine, ¢evrimici egitime ve sik sorulan sorulara erigin.
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Kisaltmalar

Kisaltma Tanim

BCL Baz Arama Dosyasl

CE-IVD In vitro tani Grlnd igin Avrupa Uygunluk isareti
cfDNA Hucresiz DNA

DNA Deoksiribonukleik Asit

DNS Etki Alani Adi Sistemi

FASTQ Sekanslama cihazlarnin ¢iktilanni saklamak icin metin tabanl dosya bigimi
FF Fetal Fraksiyon

FIFO ilk Giren, ik Cikar

iFACT bagimsiz Fetal Andploidi Glven Testi
P internet Protokolii

LIMS Laboratuvar Bilgi Yonetim Sistemi
LIS Laboratuvar Bilgi Sistemi

LLR Logaritmik Olabilirlik Oranlari

MAC Medya Erisim KontrolU

NAS Aga Takili Depo

NES Digslanmamis Tesisler

NGS Yeni Nesil Sekanslama

NIPT invazif Olmayan Prenatal Test

NTC Sablonsuz Kontrol

NTP Ag Zaman Protokollu

PF Filtreden Gecgen

PQ islem Niteligi

KK Kalite Kontrol

RTA Gercek Zamanl Analiz

RUO Sadece Arastirma Kullanimi igin
SCA Cinsiyet Kromozomu An&ploidisi
SDS Guvenlik Veri Sayfalan

SHA1 Guvenli Saglama Algoritmasi 1

SSL Gulvenli Soket Katmani
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Teknik Yardim

Teknik yardim icin lllumina Teknik Destek bolumuyle iletisim kurun.

Web sitesi:
E-posta:

lllumina Musteri Destek Birimi Telefon Numaralari

www.illumina.com
techsupport@illumina.com

Boélge

Ucretsiz

Bélgesel

Kuzey Amerika

+1.800.809.4566

Almanya +49 8001014940 +49 8938035677
Avustralya +1.800.775.688

Avusturya +43 800006249 +43 19286540
Belgika +32 80077160 +32 34002973
Birlesik Krallik +44 8000126019 +44 2073057197
Cin 400.066.5835

Danimarka +45 80820183 +45 89871156
Finlandiya +358 800918363 +358 974790110
Fransa +33 805102193 +33 170770446
Hollanda +31 8000222493 +31 207132960
Hong Kong 800960230

irlanda +353 1800936608 +353 016950506
ispanya +34 911899417 +34 800300143
isveg +46 850619671 +46 200883979
isvigre +41 565800000 +41 800200442
italya +39 800985513 +39 236003759
Japonya 0800.111.5011

Norveg +47 800 16836 +47 21939693
Singapur +1.800.579.2745

Tayvan 00806651752

Yeni Zelanda

0800.451.650

Diger ulkeler

+44.1799.534000

Guvenlik veri sayfalar (SDS'ler)—lllumina web sitesindeki support.illumina.com/sds.html adresinde

mevcuttur.

Uriin belgeleri—lllumina web sitesinden PDF olarak indirilebilir. support.ilumina.com adresine gidin,

bir Grdin secin ve ardindan Documentation & Literature (Belge ve Literatir) 6gesine tiklayin.
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[llumina

5200 lllumina Way

San Diego, California 92122 ABD
+1.800.809.ILMN (4566)
+1.858.202.4566 (Kuzey Amerika disindan) ec | rRep
techsupport@illumina.com

www.illumina.com [llumina Netherlands B.V.

Steenoven 19
5626 DK Eindhoven
The Netherlands
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