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Taman tuotteen kayttoon sovelletaan lllumina, Inc:n omistamia ja sille lisensoituja patentteja. Taman tuotteen
maksamisesta seuraa rajallinen, ei-siirrettava oikeus kayttaa tata tuotetta sen tarkoitettuun kayttdtarkoitukseen sen
kayttdohjeiden ja kaikkien sitad koskevien kayttoehtojen mukaisesti. Tallaisten patenttien edustava mutta epataydellinen
luettelo on osoitteessa www.illumina.com/patents. Kayttdoikeutta minkdan muun patentin nojalla tai mihinkdan muuhun
kayttotarkoitukseen ei myodnneta nimenomaisesti, implisiittisesti eika estoppel-periaatteen mukaisesti.

Tama asiakirja ja sen sisalto ovat lllumina, Inc:n ja sen tytaryhtididen ("lllumina”) omaisuutta, ja ne on tarkoitettu
ainoastaan llluminan asiakkaiden sopimuskayttoon tassa kuvattujen tuotteiden kayttdon liittyen eikd mihinkdan muuhun
tarkoitukseen. Tata asiakirjaa ja sen sisaltda ei saa kdyttaa tai jakaa missadn muussa tarkoituksessa ja/tai valittaa,
paljastaa taijaljentad milldan muulla tavoin ilman llluminalta ennakkoon saatua kirjallista lupaa. lllumina ei talla asiakirjalla
luovuta mitdaan kayttooikeuksia sen patentti-, tavaramerkki-, tekijanoikeus- tai tapaoikeuksien nojalla eika vastaavien
kolmansien osapuolten oikeuksien nojalla.

Tassa kuvattuja tuotteita saa kayttaa vain pateva ja asianmukaisesti koulutettu henkilokunta noudattamalla tasmallisesti
tassa asiakirjassa annettuja ohjeita, jotta tuotteiden asianmukainen ja turvallinen kdyttd voidaan taata. Asiakirjan sisalto
on luettava ja ymmarrettava kokonaisuudessaan ennen naiden tuotteiden kayttoa.

MIKALI TASSA ANNETTUJA OHJEITA EI LUETA JA TASMALLISESTI NOUDATETA, SEURAUKSENA VOI OLLA
TUOTTEIDEN VAURIOITUMINEN, HENKILOVAHINKOJA JOKO KAYTTAJILLE TAI MUILLE JA MUITA
OMAISUUSVAHINKOJA, MINKA LISAKSI TUOTTEITA MAHDOLLISESTI KOSKEVAT TAKUUT MITATOITYVAT.

ILLUMINA EIl OLE VASTUUSSA TASSA KUVATTUJEN TUOTTEIDEN VAARINKAYTOSTA (MUKAAN LUKIEN TUOTTEEN
OSAT JA OHJELMISTO).

© 2023 lllumina, Inc. Kaikki oikeudet pidatetaan.

Kaikki tavaramerkit ovat lllumina, Inc:n tai niiden omistajien omaisuutta. Tarkemmat tavaramerkkitiedot ovat
verkkosivustolla www.illumina.com/company/legal.html.
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Muutoksen kuvaus

Hybridierien naytetiedostojen kuvauksia
poistettu, jotta tiedot vastaavat ohjelmiston
toimintaa.

Muutettu palvelimen asetuksia turvallisuuden

parantamiseksi. ML STAR -laitteen automaation

salasanan vaihtaminen edellyttaa llluminan
kenttahuoltohenkildstdn huoltokayntia.
Selvennetty ohjeita koskien viivakooditietojen
lisaamista syodtettyihin naytetiedostoihin ja

naytetiedostojen lataamista hybridieria varten.

Paivitetty kayttajanimen luomisen ohjeita.
Poistettu palvelinmaaritysohjeista viittaus
verkon salasanan kenttaan.

Paivitetty osittaisen deleetion tai duplikaation
poikkeavuudesta annettu esimerkki.

Lisatty anomaly_description-kenttaan liittyva
jarjestamissaantd. Saman kromosomin
poikkeavuuksien osalta taydet
kromosomianeuploidiat esitetdan ennen
osittaisia deleetioita tai duplikaatioita.

Lisatty Tyyppi- ja Regex-sarakkeet kohtiin

Tulos- ja ilmoitusraportit seka Prosessiraportit.

Sanamuotoja paivitetty koko asiakirjassa
selkeyden parantamiseksi.

Paivitetty valtuutetun EU-edustajan osoite.
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Asiakirja Paivamaara Muutoksen kuvaus

Asiakirjanro Syyskuu o Lisatty uuden varmuuskopion
1000000067940 2020 salausominaisuuden ja uuden verkon
v05 salasanaominaisuuden ohjeet.

o Tarkennettu Varmenteen lataaminen ja
asentaminen -osan ohjeita.

 Lisatty Workflow Managerin
palvelinasetuksia kasittelevaan osaan verkon
salasanan maaritysvaihe ja muistutus luoda
varmenne.

o Lisatty Palvelinasemien yhdistaminen -osaan
huomautus jarjestelmanvalvojan
kayttdoikeusvaatimuksesta ja paivitetty
SMB-version yhteensopivuus.

o Lisatty paikallispalvelinta ja tietojen
arkistointia kasittelevaan osaan viittaus
varmuuskopion salaamiseen.

o Lisatty Assay Software -
verkkokayttoliittyman johdanto-osaan
huomautus, etta ohjelmistoa ei voi kayttaa
mobiililaitteilla.

o Lisatty selventavia huomautuksia isoin
kirjaimin kirjoitetuista tuotoksista NIPT-
raportissa.

o Paivitetty luettavuutta kasittelevan osan
arvovaihtoehtojen esitystapa Tulos- ja
ilmoitusraportit -osassa.

o Paivitetty Workflow Managerin nimeamistapa
VeriSeq NIPT Workflow Managerin
ohjelmistonimen esittamiseksi
yhdenmukaisesti.

Asiakirjanro 1000000067940 v08 FIN
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Muutoksen kuvaus

o Lisatty Naytetiedoston sydtetiedot- ja
Naytetiedoston lataaminen -ohjeaiheisiin
naytetiedoston lataamisen
toimintorajoituksia selventavia tietoja.

» Padivitetty australialaisen rahoittajan ja
llluminan Alankomaiden osoitteet.

o Lisatty VeriSeq Onsite Server v2 -
paikallispalvelimeen liittyva
Ymparistokysymykset-osa.

 Paéivitetty sukupuolikromosomi-
poikkeavuustulosten esitystapa Liitteen B
Tulos- ja ilmoitusraportit -osassa, jotta se
vastaa NIPT-raportin esitystapaa.

Lisatty tietoja NIPT-raporttia ja taydentavaa
raporttia kasitteleviin kohtiin, jotta ne vastaavat
koulutusmateriaaleja.

Julkaistu VeriSeq NIPT Solution v2 -ohjelmiston
ohje asiakaskayttoon.

Ensimmaisen version julkaisu vain sisaiseen
kayttoon
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VeriSeq NIPT Solution v2

Johdanto

VeriSeq NIPT Solution v2 on in vitro -diagnostiikkatesti, joka on tarkoitettu sekvensointiperustaiseen
seulontatutkimukseen sikion aneuploidioiden havaitsemiseksi. Tutkimus tehdaan vahintaan 10 viikkoa
raskaana olleen naisen perifeerisen veren kokoverinaytteesta. Valittavissa on kaksi eri
seulontatutkimustyyppia: basic (perus) ja genomewide (koko genomi). Perusseulonta tutkii aneuploidiat
vain kromosomeista 21, 18, 13, X ja Y. Koko genomin laajuisessa seulonnassa selvitetaan kaikkien
autosomien osittaiset deleetiot ja duplikaatiot seka kaikkien kromosomien aneuploidiat. Molemmat
tutkimustyypit sisaltavat mahdollisuuden pyytaa sukupuolikromosomien aneuploidioiden (SCA)
raportointia. Tata tuotetta ei tule kdyttda kummankaan tutkimustyypin yhteydessa ainoana
diagnostiikkaperusteena tai raskauteen liittyvien paatdsten perustana.

VeriSeq NIPT Solution v2 -jarjestelmaarkkitehtuuri muodostuu seuraavista osista:

VeriSeq NIPT Microlab STAR (ML STAR) — Automatisoitu nesteiden kasittelyyn tarkoitettu laite,
joka kayttaa VeriSeq NIPT Workflow Manageria ja VeriSeq NIPT Sample Prep Kit -sarjoja
kirjastonaytteiden valmisteluun ja seurantaan. ML STAR valmistelee analysoitavat ndytteet kayttden
VeriSeq NIPT Assay Software v2:ta asiakirjan VeriSeq NIPT Solution v2 Package Insert (VeriSeq
NIPT Solution v2 -pakkausseloste) (asiakirjanro 1000000078751) sisaltamien kayttdohjeiden
mukaisesti.

Uuden sukupolven sekvensointilaite (NGS, Next-Generation Sequencer) — Genomitason
tutkimukseen tarkoitettu sekvensointilaite, joka suorittaa seka klusterien luonnin etta sekvensoinnin.
Ohjausohjelmisto sisdltda sekvensointiajon vaiheet ja luo kvantifioidun kirjaston poolin kaikkien
naytteiden sekvensointireadit.

VeriSeq Onsite Server v2 - VeriSeq NIPT Assay Software v2:n paikallinen isantapalvelin, johon
tallennetaan parillisen paan sekvensoinnin analysoitavat tiedot. VeriSeq NIPT Assay Software
valvoo ja analysoi sekvensointitietoja jatkuvasti ja tuottaa naytteiden tuloksia, prosessiraportteja ja
ilmoituksia.

Asiakirjanro 1000000067940 v08 FIN
IN VITRO -DIAGNOSTISEEN KAYTTOON.
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Kuva1 VeriSeq NIPT Solution v2 -komponentit

VeriSeq NIPT Microlab STAR
VeriSeq NIPT Workflow Manager

VeriSeq NIPT Method

Plasman eristaminen

Kirjaston kvantifikaatio

cfDMA:n eristaminen

Kirjaston valmistelu

VeriSeq NIPT-paikallispalvelin

VeriSeq NIPT Assay Software

Sequencing Handler
(Sekvensoinnin kasittelija)

Sekvensointiajon
yhieensopivuustarkistus

Sekvensoinnin
valmistumisen valvonta

Sekvensainnin
laadunvalvonta

Analysis Handler
(Analysoinnin kasittelija)

Analysointijono

MIPT-analysointijakso

Analyscinnin
lsadunvalvonta

VeriSeq NIPT VeriSeq NIPT
Batch Manager Services £
| VeriSeq NIPT Server | Raporttien, héllytysten
~verkkokayttaliittyma ja sahkaposti-imaitusten luonti
Uuden sukupolven sekvensointilaite
Sek innin ohjausohjelmi »
Paikallinen e

asema

Sekvensointipooli

Jarjestelmaarkkitehtuuri

VeriSeq NIPT Solution v2 kayttaa laboratorion lahiverkkoa (LAN) ja yhdistaa kaikki jarjestelman laitteet
kayttamalla samaa aliverkkoa. Lahiverkko mahdollistaa lisalaitteiden ja/tai ML STAR -tydasemien
lisddmisen ja kdsittelykapasiteetin laajentamisen joustavasti. Seuraavassa kuvassa on
jarjestelmaarkkitehtuurin yleiskuvaus.

Asiakirjanro 1000000067940 v08 FIN
IN VITRO -DIAGNOSTISEEN KAYTTOON.
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Kuva 2 VeriSeq NIPT Solution v2 -arkkitehtuurin yleiskuvaus
Laboratorion

paikallinen verkko VeriSeqg-paikallispalvelin

Naytteen valmistelu

Workflow Tiedot

Manager TR — @

Luo sekvensointiedot

Next Seq 500

@

Katsele NIPT-raportteja /
Kayta NIPT Server
-verkkokayttoliittymaa

Sekvensoinnin tietosailé

(Valinnainen)

Asiakirjanro 1000000067940 v08 FIN
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VeriSeq NIPT Workflow Manager

Johdanto

ML STAR -laitteeseen asennettava VeriSeq NIPT Workflow Manager on helppokayttdinen ja intuitiivinen
kayttoliittyma, joka automatisoi verindaytteiden valmistelun VeriSeq NIPT Solution v2:n mukaisesti.
Tietojen kasittely, ndytteiden seuranta ja tyonkulkulogiikan toteuttaminen edellyttavat, etta VeriSeq
NIPT Workflow Manager on yhteydessa VeriSeq Onsite Server v2 -paikallispalvelimeen.

VeriSeq NIPT Workflow Manager mahdollistaa seuraavien ohjelmistomoduulien eli menetelmien kayton:
* VeriSeq NIPT Method

* VeriSeq NIPT Batch Manager

* VeriSeq NIPT Services

VeriSeq NIPT Method

VeriSeq NIPT Method ohjaa naytteiden automatisoitua kasittelya ML STAR -jarjestelmassa. Sen avulla
suoritetaan seuraavat kasittelyn vaiheet:

* Plasma Isolation (Plasman eristaminen) — Siirtaa 1 ml eristettya plasmaa verinayteputkesta.
Prosessilogiikka luo eran VeriSeq NIPT Assay Softwaren avulla. Kukin era sisaltaa naytetiedot, joita
ovat naytteen viivakoodi, naytteen tyyppi, seulontatutkimuksen tyyppi, ndytesyvennyksen sijainti ja
sukupuolen raportointimaaritys.

* Cell-Free DNA (cfDNA) Extraction (Soluttoman DNA:n, cfDNA:n, erottaminen) — Erottaa cfDNA:n
900 pl:sta plasmaa.

* Library Preparation (Kirjaston valmistelu) — Luo sekvensointivalmiit kirjastot erotetusta cfDNA:sta.
Kirjastot sisaltavat kunkin eran kunkin naytteen yksildlliset indeksit.

* Library Quantification (Kirjaston kvantifikaatio) — Maarittaa cfDNA-pitoisuuden kayttamalla
interkalatoituvaa fluoresoivaa variainetta 384 syvennyksen mikrolevyssa. Levy sisaltda nimetyn
DNA:n standardikayran ja eran kaikkien naytteiden kaksoiskappaleet. Jarjestelma laskee naytteiden
pitoisuudet standardikayran perusteella kayttamalla mikrolevyn lukijan raakoja fluoresenssiarvoja.

* Pooling and Normalization (Poolaus ja normalisointi) — Yhdistaa kirjastot yksittaisiksi pooleiksi

sekvensointia varten. Jarjestelma kayttaa aiemmin maaritettyja pitoisuuksia sopivien siirtomaarien
laskemiseen jokaiselle sekvensointivalmiin poolin naytteelle.

Asiakirjanro 1000000067940 v08 FIN
IN VITRO -DIAGNOSTISEEN KAYTTOON.
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VeriSeq NIPT Batch Manager

VeriSeq NIPT Batch Manager -ohjelmiston avulla naytteiden, erien ja poolien tilaa voidaan hallita
kayttoliittymassa. Jarjestelma mahdollistaa useiden nesteiden kasittelyjarjestelmien ja laitteiden
naytteiden seurannan analysointijakson aikana. Lisatietoja naytteiden kasittelyn toimenpiteista on
asiakirjassa VeriSeq NIPT Solution v2 Package Insert (VeriSeq NIPT Solution v2 -pakkausseloste)
(asiakirjanro 1000000078751).

Tydnkulussa naytteita hallitaan objekteina, jotka edustavat kolmea eri luokkaa. Nama objektit on
kuvattu seuraavassa taulukossa.

Objekti Kuvaus

Nayte Yhdesta verindyteputkesta otettu 1 ml:n yksittdinen plasmanayte. Naytteisiin liitetdan
verinayteputken viivakoodi (naytteen viivakoodi) ja eran viivakoodi.

Era 24, 48 tai 96 naytteen levy, joka kasitellaan cfDNA:n erottamisen ja kirjaston
valmistelun prosessissa.

Pooli Normalisoidut ja laimennetut kaksoisindeksoidut kirjastot, jotka ovat valmiita
kasiteltaviksi laitteella. Kussakin poolissa on enintdan 48 naytetta.

Seuraavassa taulukossa on kuvattu toimenpiteita, joita voidaan kohdistaa objekteihin kasittelyn aikana.

Asiakirjanro 1000000067940 v08 FIN
IN VITRO -DIAGNOSTISEEN KAYTTOON.
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Toimenpide Objekti  Luotu raportti

Mitatointi Nayte Sample Invalidation
(Naytteen mitatointi)

Era Batch Invalidation
(Erdn mitatointi)

Pooli Pool Invalidation
(Poolin mitatointi)

Hylkays Nayte Sample Invalidation
laadunvalvonnassa (Naytteen mitatdinti)
Era Batch Invalidation

(Erdn mitatointi)

Peruuttaminen Nayte Sample Cancellation
(Naytteen
peruuttaminen)

Asiakirjanro 1000000067940 v08 FIN
IN VITRO -DIAGNOSTISEEN KAYTTOON.

Kuvaus

Kayttaja on maarittanyt, ettei nayte
sovellu kasiteltavaksi. Mitatoidyille
naytteille ei tuoteta testituloksia.
Esimerkki: plasman eristamisen
aikana ndkyvissa on verisoluja.

Kayttaja on maarittanyt, ettei era ole
enaa kelvollinen. Jos eran mitatdinti
tapahtuu ennen poolin luontia, kaikKki
naytteet mitatoidaan.

Esimerkki: levy on pudonnut tai sita
on kasitelty muulla tavoin
epaasianmukaisesti.

Kayttaja on maarittanyt, ettei pooli
ole enad kelvollinen. Kun pooli on
mitatoity kaksi kertaa, kaikki poolin
naytteet mitatdidaan.

Esimerkki: koko pooli on kaytetty
kahdessa epaonnistuneessa
sekvensoinnissa.

VeriSeq NIPT Solution v2 on
maarittanyt automaattisesti naytteen
epakelvoksi, koska se ei lapaissyt
jotakin laadunvalvonnan mittaria tai
koska jarjestelma havaitsi vian
nesteiden kasittelyssa.

VeriSeq NIPT Solution v2 on
maarittanyt automaattisesti eran
mitatoidyksi. Esimerkki:
jarjestelmavika nesteiden kasittelyn
aikana.

Laboratorio on maarittanyt naytteen
peruutetuksi. Testitulosta ei tuoteta.
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Toimenpide Objekti

Naytteen Nayte
maaritteiden
muokkaaminen

Nayte

Nayte

Luotu raportti

Sex Reporting
(Sukupuolen
raportointi)

Sample Type
(Naytteen tyyppi)

Screen Type
(Seulontatutkimuksen

tyyppi)

Kuvaus

Kayttaja on maarittanyt Sex

Reporting (Sukupuolen raportointi) -

arvoksi Yes (Kylla), No (Ei) tai SCA

(Sukupuolikromosomianeuploidia).

e Yes (Kylla): naytteen sukupuoli
raportoidaan.

» No (Ei): ndytteen sukupuolta ei
raportoida.

« SCA
(Sukupuolikromosomianeuploidia):
vain sukupuolikromosomien
aneuploidiat raportoidaan.

Kayttajan maarittama naytteen
tyyppi voi olla Singleton
(Yksisikioinen), Twin (Kaksisikioinen),
Control (Kontrolli) tai No Template
Control (Kontrollinayte ilman mallia).
Naytteen maaritys vaikuttaa suoraan
testin analysointiin. Naytteen tyyppi
vaaditaan tarkan testituloksen
saamiseksi.

Kayttajan maarittama
seulontatutkimuksen tyyppi, joka voi
olla basic (vain 21, 18,13, Xja Y) tai
genomewide (kaikki kromosomit).

Mitatoinnin, laadunvalvonnan hylkayksen tai peruuttamisen jalkeen objektia ei enaa kasitella.
Laboratorioiden tiedonhallintajarjestelmat (LIMS) voivat kayttaa naytteiden mitatdintiraportteja
verindyteputken verinaytteen uudelleenkasittelyn ilmaisemiseen.

Naytetiedoston syotetiedot

Naytetiedosto sisaltaa potilaskohtaisia naytteitd koskevia tietoja, kuten naytteen tyyppi ja
sukupuolikromosomien raportoinnin tila. Jarjestelma edellyttaa taydellisia naytetietoja, ennen kuin

sekvensointipoolit voidaan luoda.

Naytetiedoston on oltava sarkaineroteltu *.txt-muotoinen tekstitiedosto. Tiedoston otsikkosarakkeen
sisaltamien nimien on vastattava seuraavan taulukon otsikkosarakkeen nimia taysin.

Asiakirjanro 1000000067940 v08 FIN
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Otsikkosarake Tietotyyppi Vaatimus

batch_name

sample_ Merkkijono Pakollinen
barcode

sample_type Merkkijono Pakollinen
sex_ Merkkijono Pakollinen
chromosomes

screen_type

Asiakirjanro 1000000067940 v08 FIN
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Merkkijono/tyhja  Pakollinen

Merkkijono Pakollinen

Kuvaus

lImaisee ndytteen eran nimen.

On vastattava kutsumenetelmaan
(Workflow Manager) maaritettya eran
nimea sen varmistamiseksi, etta
naytetiedosto on yhdistetty oikeaan eraan.
Merkkien enimmaismaara on 26. Sarake voi
olla tyhja.

Naytetiedostoja, joissa ei ole batch_name
(eran nimi) -saraketta, ei hyvaksyta.

ML STAR -laitteeseen ladattujen
verinayteputkien viivakoodit.

Jos naytteen viivakoodina kdytetaan
kokonaislukua, siina saa olla enintdan 15
numeroa. Aakkosnumeerisessa
viivakoodissa voi olla enintdan 32 merkkia.
Kayta vain numeroita, kirjaimia,
yhdysmerkkeja (-) ja alaviivoja (_).
Naytteen viivakodissa kirjainkoko ei ole
merkityksellinen. Viivakoodeja, joissa on eri
kirjainkoko, ei pideta yksildllisind. Naytteen
viivakoodin on oltava yksildllinen eika ero
saa olla pelkdstaan kirjainkoossa.
Esimerkiksi naytteiden nimet Sample01 ja
sample01 eivat ole yksildllisia.

lImaisee analyysin naytetyypin.

Sallittuja arvoja ovat singleton
(Yksisikidinen), Twin (Kaksisikidinen),
Control (Kontrolli) ja NTC (Kontrolli ilman
mallia).

lImaisee sikion sukupuolikromosomien
raportoinnin tilan.

Sallittuja arvoja ovat "yes” (raportoidaan),
"no” (ei raportoida) ja "sca” (raportoidaan
vain sukupuolikromosomien aneuploidiat).

lImaisee analyysin seulontatutkimustyypin.
Sallittuja arvoja ovat "basic" (perus) ja
"genomewide" (koko genomi).



VeriSeq NIPT Solution v2 -ohjelmiston ohje - IVD

Naytetiedosto ladataan plasman eristamisen tai poolauksen aikana ja se voidaan ladata Batch
Managerin avulla. Jarjestelma lisdd NTC-naytteiden viivakoodit, seulontatutkimuksen tyypin, ndytteen
tyypin ja sukupuolen raportoinnin tilan automaattisesti. Eri tietoja tarvitaan sen mukaan, ladataanko
naytetiedosto plasman eristdmisen tai poolauksen aikana. Ndytetiedot vahvistetaan naytteiden
latausprosessin aikana. Plasman eristamisen aikana ladatut naytteet voivat sisaltaa taydellisen
nayteluettelon tai ndytteiden alijoukon. Poolauksen aikana jarjestelma pyytaa kaikkia puuttuvia
naytetietoja, joita ei ladattu plasman eristamisen aikana, myds NTC-naytteiden osalta (eli
sukupuolikromosomi ja seulontatutkimuksen tyyppi).

A VAROITUS

Valttaaksesi virheita ala sisallyta NTC-naytetietoja tai -riveja naytetiedostoon plasman
eristamisen aikana.

Voit hallita LIMS-jarjestelman luoman eran kaikkien naytteiden tai tiettyjen testausta tarvitsevien
naytteiden latausta. Jos naytteitad ladataan uudelleentestaustarkoituksessa, tayta jaljella olevat paikat
saatavilla olevilla naytteilla.

Valitse jokin seuraavista naytetiedostojen kayttostrategioista:
* ennalta maaritetyt erat (LIMS:n luomat eréat)

* adhoc -erat (VeriSeq NIPT Workflow Managerin luomat erat)

Ennalta maaritetyt erat

Voit kayttaa LIMS:aa erien luontiin ennen kuin naytteiden kasittely alkaa. Ennalta maaritetyissa erissa
kaikki naytteet on jo maaritetty tiettyyn erdan, ennen kuin ne ladataan ML STAR -laitteeseen. Plasman
eristamisen aikana ladattu naytetiedosto sisaltaa kaikki eran naytteet ja kaikki naytteiden tiedot.
LIMS:ssa luotujen erien naytetiedostojen taytyy sisaltaa arvoja Batch ID (Eran tunnus) -sarakkeessa.
Erdn tunnuksen sisallyttamisen avulla voidaan varmistaa, etta kasittelyn alussa Workflow Manageriin on
manuaalisesti maaritetty oikea eran tunnus.

Ennalta maaritetty era lukitsee juuri tietyt ladatut naytteet, koska jarjestelma edellyttaa kaikkien
naytetiedoston naytteiden sisaltymista eraan. Lisatietoja ei vaadita. Laboratorio voi edeta lopulliseen
raporttiin ilman tiedonsy6tdn lisavaiheita.

Ennalta maaritettyjen erien menettelyn ominaisuudet ja vaatimukset ovat seuraavat:
* Mahdollistaa eran sisallon tayden hallinnan.

* Estaa ei-toivottujen naytteiden lataamisen.

* Edellyttaa, etta jarjestelma luo erat ladatusta sisallosta (kehittynyt LIMS).

* Voi edellyttaa sita, etta laboratoriohenkilokunnan on noudettava oikeat naytteet varastosta.
Vaihtoehtoisesti se edellyttaa kehittynytta naytteiden sailytysjarjestelmaa.

Asiakirjanro 1000000067940 v08 FIN
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Ad hoc -erat

Voit luoda eria laboratoriossa keraamalla nayteputket fyysisesti ja lataamalla ne ML STAR -laitteeseen
plasman eristamisen aikana. Mitdan aiempaa naytteiden ja eran yhdistamista ei edellyteta. Sina paatat
eraan sisallytettavat naytteet.

Kun tydnkulun hallinta niin kehottaa, valitse plasman eristamisen aikana No Sample Sheet (Ei
naytetiedostoa). Workflow Manager yhdistaa ladatut naytteet manuaalisesti annettuun eratunnukseen
ja luo eran kaynnistysraportin.

Erien ad-hoc-luontimenettelyn ominaisuudet ja vaatimukset ovat seuraavat:
* LIMS- tai ndytetiedostoa ei edellyteta.
* Voit muokata eran kadynnistysraportin tietoja, jotka ladataan poolauksen aikana. N&ita tietoja ovat

naytteen tyyppi, seulontatutkimuksen tyyppi ja sukupuolen raportointi. Voit lisata naytteen milloin
tahansa.

* Eiole mahdollista automatisoida sita, mitka naytteet sisallytetdaan eraan. Voit ladata vaaran
naytteen.

* Naytetiedot on ladattava poolauksen aikana.

Naytteen maaritteiden muokkaaminen

Voit muuttaa yksittaisen naytteen maaritteita, kuten sukupuolikromosomiraportointia,
seulontatutkimuksen tyyppia ja naytetyyppia, VeriSeq NIPT Batch Managerin avulla ennen
sekvensointiajon aloittamista.

1. Siirry Batch Manageriin. Lisatietoja on kohdassa Batch Managerin kdytén aloittaminen sivulla 11.
2. Anna eran tunnus ja kayttajanimi tai operaattorin nimikirjaimet ja valitse sitten OK.

3. Valitse eran levykaaviosta naytteen naytesyvennyksen sijainti.
4

Varmista, etta nakyvissa on oikea nayte, ja valitse sitten avattavasta Sample Type (Naytteen tyyppi)
-luettelosta Sample Type (Naytteen tyyppi) -maéarite.

5. Valitse avattavasta Sex Reporting (Sukupuolen raportointi) -luettelosta Sex Reporting (Sukupuolen
raportointi) -maarite.

6. Valitse avattavasta Screen Type (Seulontatutkimuksen tyyppi) -luettelosta Screen Type
(Seulontatutkimuksen tyyppi) -maarite.

7. Valitse Edit (Muokkaa).

Naytteen, eran ja poolin mitatointi

Naytteen kasittelyn vaiheen mukaan voit mitatoida yksittaisen naytteen, eran tai naytepoolin.
Mitatoinnin jalkeen ndytettd, eraa tai poolia ei enda kasitella.

Milloin tahansa ennen testiraportin luontia voit mitatdida yhden tai usean naytteen kayttamalla joko
VeriSeq NIPT Method -menetelmaa tai Batch Manageria.

Asiakirjanro 1000000067940 v08 FIN 10
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Mitatointi VeriSeq NIPT Method -menetelmalla

Voit mitatoida naytteita tekemalld seuraavat toimet naytteen kasittelyn aikana.

1. Valitse kunkin Workflow Manager -prosessin lopussa Well Comments (Syvennysten kommentit) -
ikkunassa yksittaiset mitatditavat syvennykset ja valitse sitten OK.

2. Valitse avattavista valikoista vahintaan yksi merkinta tai valitse Other (Muu) -valintaruutu ja kirjoita
kommentti.

Valitse Fail Sample (Maarita ndyte epadonnistuneeksi) -valintaruutu ja valitse OK.

Varmista, etta jarjestelma maarittaa naytteen epaonnistuneeksi.

Mitatointi Batch Managerin avulla

Batch Managerin avulla voit mitatdida seuraavat:
* naytteen
* eranennen poolivaiheen valmistumista

* naytepoolin poolivaiheen valmistuttua ja ennen testiraportin luontia
HUOMAUTUS Lopeta kaikki kdynnissa olevat menetelmat ennen Batch Managerin suorittamista.

Batch Managerin kayton aloittaminen

Voit aloittaa Batch Managerin kayton jommallakummalla seuraavista toimenpiteista:
* Valitse App Launcherissa (Sovelluksen kdynnistys) VeriSeq NIPT Batch Manager.

* Selaa verkkoon yhdistetyssa tietokoneessa sijaintiin C: \Program Files
(x86) \HAMILTON\Methods\VeriSegNIPT ja avaa Batch Manager -menetelmatiedosto
(VerisegNIPT Batch Manager.med) Hamilton Run Controllerilla.

Sample Invalidation (Naytteen mitatointi)

Siirry Batch Manageriin.
Anna eran tunnus ja kayttajanimi tai operaattorin nimikirjaimet ja valitse OK.
Valitse eran levykaaviosta epaonnistuneen naytteen naytesyvennyksen sijainti.

Varmista, etta nakyvissa on oikea nayte, ja valitse Invalidate Sample (Mitatoi nayte).

I N

Anna epaonnistumisen syy ja valitse Invalidate (Mitatoi).
Mitatoity nayte muuttuu eran levykaaviossa vihreasta punaiseksi, ja tila muuttuu kelvollisesta
epakelvoksi.

Asiakirjanro 1000000067940 v08 FIN
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Batch Invalidation (Eran mitatointi)

1
2
3.
4

Siirry Batch Manageriin.
Anna eran tunnus ja kayttajanimi tai operaattorin nimikirjaimet ja valitse OK.
Valitse eran levykaaviossa Invalidate Batch (Mitatoi era).

Anna epaonnistumisen syy ja valitse Invalidate (Mitatoi).
Jos erdssa ei ole kelvollisia pooleja, kaikkien ndytteiden véri erdn levykaaviossa muuttuu vihreasta
punaiseksi. Eran kelvolliset poolit sailyvat kelvollisina.

Pool Invalidation (Poolin mitatointi)

Siirry Batch Manageriin.

Anna erdn tunnus ja kayttajanimi tai operaattorin nimikirjaimet ja valitse Pool Manager (Poolin
hallinta).

Lue poolin viivakoodi.
Anna kayttajanimi tai operaattorin nimikirjaimet ja valitse OK.

Anna epaonnistumisen syy ja valitse Invalidate (Mitatoi).

Naytetiedoston lataaminen

Lataa naytetiedot siséltava naytetiedosto Batch Managerilla. Kayta tata toimintoa suurten joukkojen
naytetietojen lataamiseen tai muuttamiseen.

1.
2.
3.
4.

Siirry Batch Manageriin.
Anna eran tunnus ja kayttajanimi tai operaattorin nimikirjaimet ja valitse OK.
Valitse Upload New Sample Sheet (Lataa uusi naytetiedosto).

Etsi haluamasi naytetiedosto selaamalla, valitse se ja valitse sitten OK.

Ks. lisatietoja naytetiedostoon sisallytettavista tiedoista kohdasta Naytetiedoston sydtetiedot sivulla 7.

Naytteen peruuttaminen

—_

aoR W

Siirry Batch Manageriin.

Anna eran tunnus ja kayttajanimi tai operaattorin nimikirjaimet ja valitse OK.
Valitse eran levykaaviosta peruutetun naytteen naytesyvennyksen sijainti.
Varmista, etta nakyvissa on oikea nayte, ja valitse Cancel Sample (Peruuta nayte).

Anna epaonnistumisen syy ja valitse Cancel (Peruuta).
Peruutettu nayte muuttuu eran levykaaviossa vihreasta punaiseksi.

Asiakirjanro 1000000067940 v08 FIN 12
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VeriSeq NIPT Services

VeriSeq NIPT Services sisaltaa useita tyokaluja, joilla voidaan maarittaa ja tarkistaa ML STAR -
jarjestelman ja Workflow Managerin asetuksia. N&ita tyokaluja ei tarvita jarjestelman tavallisessa
kaytossa, mutta niitad voidaan tarvita, kun llluminan tai Hamiltonin tekninen tuki suorittaa jarjestelman
vianmaaritysta. Naiden tydkalujen avulla voidaan myds muuttaa parametreja, kun klusteritiheydessa
havaitaan muutos.

VeriSeq NIPT Services -palvelun kaynnistaminen

Sulje kaikki kdynnissa olevat menetelmat ennen Servicesin kdynnistamista.
Aloita VeriSeq NIPT Servicesin kaytto jollakin seuraavista menetelmista:
* Valitse App Launcher (Sovelluksen kaynnistys) -sovelluksessa VeriSeq NIPT Services.

* Selaa verkkoon yhdistetyssa tietokoneessa sijaintiin C: \Program Files
(x86) \HAMILTON\Methods\VeriSegNIPT\ ja avaa VeriSeq NIPT Services -menetelmatiedosto
(VeriSegNIPT Service.med) Hamilton Run Controllerilla.

Services-tyokalut tukevat seuraavia:

* Individual Tests (Yksittaiset testit) - ML STAR -laitteiston vianmaaritykseen kaytettavat
komponenttitestit.

* Service Tools (Palvelutydkalut) — Workflow Managerin maaritystyokalut.

Yksittaiset testit

Workflow Manageriin liittyvien laitteisto-ongelmien vianmaarityksessa saatetaan edellyttaa seuraavia
jarjestelmatesteja.

Jarjestelmatesti Kuvaus

Barcode/Autoload  Tarkistaa jarjestelman testausalustan asetukset ja AutoLoaderin ja
viivakoodinlukijan toiminnan.

CPAC Tarkistaa testausalustan CPAC-lammitysjarjestelmien toiminnan.
Tarkistaa lisaksi, etta yksittaisten yksikkdjen ja ohjausyksikon valiset
johdot on asennettu oikein.

BVS Vacuum Tarkistaa, etta testausalustan tyhjidjarjestelma toimii oikein ja kayton
vaatimat paineet voidaan saavuttaa.

Independent Tarkistaa itsenaisten pipettikanavien toiminnan. Tekee vuototarkistuksen
Channel havaitakseen pipettikanavien vuodot ja varmistaa, ettd annostelumaarat
ovat yhdenmukaisia.
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Jarjestelmatesti Kuvaus

iSwap Tarkistaa iSwap-robottivarren toiminnan ja vahvistaa naytealustan opitut
sijainnit.

96-Head Tarkistaa CO-RE 96 -pipettipdan toiminnan. Tekee vuototarkistuksen

havaitakseen pipettikanavien vuodot ja varmistaa, etta annostelumaarat
ovat yhdenmukaisia.

Suorita yksittaisia testeja seuraavasti:

1. Valitse suoritettava testi.

HUOMAUTUS Full10Q Execution suorittaa kaikki kuusi testia jarjestyksessa.

2. Noudata nayton ohjeita, lue tarkasti valineiden toimintaa koskevat tiedot ja pane merkille
mahdolliset jarjestelmavirheet.

Kun olet valmis, poistu testista valitsemalla Abort (Keskeyta).

4. Jos sinulta pyydetaan testin aikana luotuja jarjestelman lokeja, 10ydat lokitiedostot
polustaC:\Program Files (x86)\HAMILTON\LogFiles. Tiedostonimien alussa
ONVeriSegNIPT Services.

Palvelutyokalut

Palvelutydkaluja voidaan kayttaa Workflow Managerin ja joidenkin analysointiparametrien
maarittamiseen.

Jarjestelmatesti Kuvaus
Server Maarittaa ja testaa VeriSeq NIPT Workflow Managerin ja VeriSeq NIPT
Configuration Assay Softwaren valisen yhteyden. Workflow Managerin kaytto

(Palvelinasetukset)  edellyttda toimivaa yhteytta naiden jarjestelmien valilla.

Assay Kaytetaan kirjaston oletuspitoisuuden palauttamiseen.
Configuration
(Analysoinnin

asetukset)
Deck Teach Tool Kaytetdaan viemaan ja tuomaan naytealustan opetettuja sijainteja
(Naytealustan tiedostosta.

opetustydkalu)

Server Configuration (Palvelinasetukset)

Jos VeriSeq Onsite Server v2 -paikallispalvelimen verkko-osoite muuttuu, ohjaa Workflow Manager
uuteen osoitteeseen seuraavassa esitetylla tavalla:

Asiakirjanro 1000000067940 v08 FIN 14
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1. Valitse Services Tools (Palvelutyokalut) -valikosta Server Configuration (Palvelinasetukset).
2. Paivita URL sisaltamaan paikallispalvelimen uusi osoite.

3. Laheta testiviesti valitsemalla Test Connection (Testaa yhteys).
Jos tama viesti ei saavu perille, ota yhteytta llluminan tekniseen tukeen.

4. Tallenna uusi osoite valitsemalla System Configuration (Jarjestelman kokoonpano) -naytdssa OK ja
sitten Apply (Kayta).

Kun paivitat verkko-osoitteen, myds Workflow Manageria suorittavan tietokoneen SSL-varmenne on
paivitettava. Kayta VeriSeq NIPT Assay Software v2:ta kyseisella tietokoneella ja katso ohjeet kohdasta
Varmenteen lataaminen ja asentaminen sivulla 34.

Vain llluminan kenttahuoltoinsindorit voivat paivittda ML STAR -laitteen automaation salasanan. Ennen
kuin muutat palvelimeen tallennetun salasanan verkkoliittyman kautta, varmista, etta llluminan
kenttahuoltotiimin jasen on kaynyt tyopaikallasi ja paivittanyt ML STAR -laitteen salasanan. Jos paivitat
salasanan palvelimen verkkoliittymassa ilman, etta se paivitetaan ML STAR -laitteeseen, jarjestelmaa ei
voi enaa kayttaa.

Assay Configuration (Analysoinnin asetukset)

Assay Configuration (Analysoinnin asetukset) -tyOkalulla voidaan asettaa seuraavien parametrien arvot:

* Target Library Concentration (Kohdekirjaston pitoisuus) maarittaa kirjastojen pitoisuusoletusarvon
Workflow Managerin sekvensointipooleissa. Pitoisuusarvoja kdytetdan ajokohtaisesti
poolausprosessin aikana. Lisatietoja on asiakirjassa VeriSeq NIPT Solution v2 Package Insert
(VeriSeq NIPT Solution v2 -pakkausseloste) (asiakirjanro 1000000078751).

* Default Sex Chromosome Reporting (Oletuksena sukupuolikromosomin raportointi) maarittaa
naytteen maéaritteen, kun naytteen valmistelun aikana valitaan Use Default (Kayta oletusarvoa) -
painike. Aseta parametrin arvoksi Yes (Kylla) tai No (Ei).

* Screen Type (Seulontatutkimuksen tyyppi) maarittaa naytteelle tehtavan seulontatutkimuksen
tyypin. Aseta parametrin arvoksi Basic (Perus) tai Genomewide (Koko genomi).

Maarita analysointiparametrit seuraavasti:
1. Valitse Assay Configuration (Analysoinnin asetukset) ja maarita parametrit tarpeen mukaan.
* Anna Target Library Concentration (Kohdekirjaston pitoisuus) (pg/ul) -ruutuun vaadittu arvo.

* Anna Default Sex Chromosome Reporting (Oletuksena sukupuolikromosomin raportointi) -
ruutuun vaadittu arvo.

* Anna Screen Type (Seulontatutkimuksen tyyppi) -ruutuun vaadittu arvo.

2. Valitse Apply (Kayta).
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Deck Teach Tool (Naytealustan opetustyokalu)

Vianmaarityksen yhteydessa voi olla tarpeen vieda naytealustan opetetut sijaintiarvot. Deck Teach Tool
-tydkalulla voit luoda luettelon sijainneista ja niiden arvoista.

1. Valitse Deck Teach Tool (Naytealustan opetustydkalu).
Valitse Export (Vie).

3. Tuotossijainnin oletus on lueteltu sijainti. Hyvaksy oletussijainti tai valitse sijainti, johon opetetut
naytealustasijainnit sisaltava tekstitiedosto tallennetaan.
4. Valitse OK.

Deck Teach Tool -tydkalu tallentaa tekstitiedoston, joka sisaltaa kaikki opetetut labware-sijainnit
Workflow Managerin asennusta varten.

5. Palaa Method Selection (Menetelman valinta) -nayttoon valitsemalla Cancel (Peruuta).
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Uuden sukupolven sekvensointilaite

Johdanto

Uuden sukupolven sekvensointijarjestelma luo sekvensointireadit kaikille kvantifioidun kirjaston poolin
naytteille kayttamalla VeriSeq NIPT Solution v2 -ohjelmistoa ja paikallispalvelinta. Sekvensointitiedot
analysoi VeriSeq NIPT Assay Softwaren Analysis Handler (Analysoinnin kasittelija).

Ota huomioon seuraavat seikat integroidessasi uuden sukupolven sekvensointilaitteen ja VeriSeq NIPT
Solution v2:n:

* tietojen tallennuksen integrointi
* analysointikapasiteetti

* verkkoliikenteen rajoitukset

Sekvensointipooli

VeriSeq NIPT Assay Software edellyttaa uuden sukupolven sekvensointilaitetta, joka pystyy tuottamaan
sekvensointitiedot valmistellusta kirjaston poolista seuraavien maaritysten mukaisesti:

* tuottaa 2 x 36 parillisen paan readia
* yhteensopiva VeriSeq NIPT Sample Prep Kit -sarjan indeksisovittimien kanssa
* kahden kanavan kemia

* emaksen tunnistamistiedostojen automaattinen tuotanto

Tietojen tallennuksen integrointi

Tavallinen sekvensointiajo edellyttaa VeriSeq NIPT Solution v2:lta 25-30 Gt levytilaa uuden sukupolven
sekvensointijarjestelman tietoja varten. Todellinen ajotietojen koko maaraytyy lopullisen
klusteritiheyden mukaan. Paikallispalvelimessa on yli 7,5 Tt tallennustilaa, joten se riittaa noin 300
sekvensointiajoon (7 500/ 25 = 300).

Tietojen tallentamiseen liittyvista syista maarita uuden sukupolven sekvensointijarjestelma
paikallispalvelimeen jollakin seuraavista tavoista:

* Kayta paikallispalvelinta tilapadisena tietosailona. Tassa tavassa laite maaritetdan suoraan
palvelimeen ja tiedot sailyvat paikallisessa asemassa.

* Laboratorioissa, joissa tietojen prosessointimaara on suuri, kayta verkkoon liitettya tietosailoa
(NAS). Maarita uuden sukupolven sekvensointijarjestelma tallentamaan sekvensoinnin tiedot
suoraan tiettyyn NAS-sijaintiin.
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Maarita paikallispalvelin valvomaan maaritettya NAS-sijaintia, jolloin palvelin voi valvoa tulevia
sekvensointiajoja. Naytteiden kasittelyn kapasiteettia voidaan kasvattaa lisdamalla useita uuden
sukupolven sekvensointijarjestelmia. Lisatietoja palvelimen maarittamisesta kayttamaan NAS-
sijaintia on kohdassa Jaetun verkkoaseman hallinta sivulla 31.

Lisatietoja uuden sukupolven sekvensointijarjestelmien madrittdmisesta kayttdmaan palvelin- tai NAS-
sijaintia on jarjestelman kayttéoppaassa.

Analysointikapasiteetti

VeriSeq NIPT -analysointijakso kasittelee yhden sekvensointiajon yleensa noin viidessa tunnissa.
Laboratorion naytteiden kasittelyn kapasiteetin laajentamisessa tulee ottaa huomioon, etta yksi palvelin
voi kdsitelld enintdan nelja ajoa paivassa, jolloin kapasiteetti on seuraava:

48 naytetta x 4 = 192 naytetta paivassa. Lisatietoja kapasiteettiratkaisuista saat ottamalla yhteytta
llluminan tekniseen tukeen.

Verkkoliikenteen rajoitukset

VeriSeq NIPT Solution v2 kayttaa laboratorion Iahiverkkoa (LAN) uuden sukupolven
sekvensointijarjestelman, paikallispalvelimen ja NAS-jarjestelman (jos maaritetty) valisessa
tiedonsiirrossa. Jos naytteiden analysointikapasiteettia laajennetaan, on otettava huomioon seuraavat
IT-infrastruktuurin tiedonsiirtoa koskevat rajoitukset:

* Tiedonsiirtonopeus on keskimaarin 0,7 Mt/s, kun dataa siirretaan 25 Gt noin 10 tunnin aikana.

* Laboratorion infrastruktuurin on ehka tuettava myds muuta tietoliikennetta, joka on laskettava
mukaan kapasiteettiin.

VeriSeq NIPT Local Run Manager

Jos kaytat uuden sukupolven sekvensointijarjestelmaa, jossa on VeriSeq NIPT Local Run Manager
-moduuli, valmistele sekvensointi seuraavasti:

1. Valitse VeriSeq NIPT Local Run Managerissa Create Run (Luo ajo).
Valitse avattavasta valikosta VeriSeq NIPT.

3. Tayta seuraavat kentat:
* Run Name (Ajon nimi)
* Run Description (Ajon kuvaus) (valinnainen)

* Pool Barcode (Poolin viivakoodi)
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A VAROITUS

Local Run Manager -moduuliin maaritetyn poolin viivakoodin on oltava sama kuin
Workflow Manageriin maaritetty viivakoodi. VeriSeq NIPT Assay Software hylkaa
virheelliset ajomaaritykset ja saattaa vaatia uuden sekvensoinnin. Poolin viivakoodien on
oltava uusia ja yksildllisia. Analysointi epaonnistuu, jos viivakoodi on yhteydessa aiemmin
analysoituun eraan.

4. Valitse Save Run (Tallenna ajo).
Kun olet maarittanyt ajon, voit kdynnistaa ajon laitteen ohjelmistolla.

Asiakirjanro 1000000067940 v08 FIN
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VeriSeq NIPT Assay Software v2

Johdanto

VeriSeq NIPT Assay Software v2 tuottaa tilastotietoja testattujen naytteiden kromosomikopioiden
maaran arvioimiseksi ja ilmaisee analysoitavien kromosomien mahdolliset aneuploidiat. Analysoitavien
kromosomien valitsemiseen vaikuttaa valittu seulontatutkimuksen tyyppi: basic (perus) (kromosomit 21,
18,13, X ja Y) tai genomewide (koko genomi) (kaikki kromosomit). Kun valitset genomewide-
vaihtoehdon, ohjelmisto etsii autosomin kopiolukumuutoksia myds subkromosomaalisilta alueilta.
Uuden sukupolven sekvensointilaite kayttaa analyysin syotteind 36 emaksen parillisen paan luentaa.

VeriSeq NIPT Assay Software v2:ta kaytetaan VeriSeq Onsite Server v2 -paikallispalvelimessa.
Paikallispalvelin on VeriSeq NIPT Solution v2:n keskeinen 0sa, ja se toimii yhteyspisteena VeriSeq NIPT
Workflow Managerin, uuden sukupolven sekvensointijarjestelman ja kayttajan valilla.

VeriSeq NIPT Assay Software kohdistaa readit ihmisen genomiin ja suorittaa niiden readien
analysoinnin, jotka kohdistuvat yksilitdvaan sijaintiin genomissa. VeriSeq NIPT Assay Software ei
sisallyta analyysiin readien kaksoiskappaleita eika sijainteja, joihin liittyy suuri variaatio euploidisten
naytteiden kattavuudessa. Sekvensointitiedot normalisoidaan nukleotidisisaltda seka eran vaikutusten
ja muiden ei-toivottua vaihtelua aiheuttavien lahteiden korjaamista varten. cfDNA-fragmenttien
pituustiedot johdetaan sekvensoinnin parillisen paan sekvensointireadeista. Lisaksi VeriSeq NIPT Assay
Software arvioi sekvensoinnin kattavuustietoja alueilla, jotka tiedetaan rikastetuiksi joko sikion tai aidin
cfDNA:ssa. Fragmenttipituuksien ja kattavuusanalyysin perusteella saatuja tietoja kaytetdaan kunkin
naytteen sikiofraktion arvioimiseen.

Kummankin tutkimustyyppivalikosta valittavan seulontatutkimustyypin osalta VeriSeq NIPT Assay
Software raportoi, onko analysoinnissa havaittu poikkeavuus vai ei. Basic-tutkimuksessa kaikki
poikkeavuudet ovat aneuploidioita. Genomewide-tutkimuksessa poikkeavuus voi olla aneuploidia tai
osittainen deleetio tai duplikaatio.

VeriSeqg NIPT Assay Software -komponentit

VeriSeq NIPT Assay Software suorittaa ja valvoo jatkuvasti uusia sekvensointitietoja sitd mukaa kuin
niita lisdtaan paikallispalvelimen Input (Sy6te) -kansioon. Kun uusi sekvensointiajo tunnistetaan,
tyonkulku kaynnistyy seuraavasti:
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Kuva 3 Tiedonkulkukaavio

Valvonta Sekvensointi Laadunvalvonta Analyysi Raportointi

Uusi sekvensainnin Odota, kunnes Sekvensointiajon Aseta sekvensointicio
datakansio havaittiin sekvensointi on valmis laadunvalvontatiedat anslyyzionoon

Sekvensaintiajon
esitarkistukset

Sekvensointi Sekvensoinnin
aikakatkaistiin. laadunvalvonta hylattin.
limoita kayttajalle limoita kayttajalle

Analysointi epdonnistui. Rapartainti epaonnistui
limoita kaytidjslle limoita kayitajalle.

Esitarkistus epacnnistui.
limaita kayttajalie

1. Valvonta - Tarkistaa ennalta uuden sekvensointiajon kelvollisuuden. Kun ohjelmisto tunnistaa
uuden sekvensointiajon, suoritetaan seuraavat validiteettitarkistukset:

a. Tarkistetaan, etta ajon parametrit ovat yhteensopivia odotettujen arvojen kanssa.
b. Yhdistetaan virtauskyvetti tunnettuun poolin putkeen.

c. Vahvistetaan, etta poolia ei ole aiemmin kasitelty. Uusinta-ajot eivat ole jarjestelmassa
mahdollisia.

Jos jokin tarkistuksista epaonnistuu, kayttajalle ilmoitetaan sahkoposti-ilmoitusjarjestelman

vélityksellad seka verkkokayttdliittyman Alerts (Halytykset) -lokin avulla.

2. Sekvensointi - Valvoo jatkuvasti sekvensointiajon valmistumista. Kdytéssa on ajastin, joka
maarittaa ajon aikakatkaisun. Jos aikakatkaisuaika ylittyy, kayttajalle ilmoitetaan sahkoposti-
ilmoitusjarjestelman valitykselld seka verkkokayttoliittyman Alerts (Halytykset) -lokin avulla.

3. Laadunvalvonta - Tutkii sekvensointilaitteen luomia laadunvalvonnan InterOp-tiedostoja. VeriSeq
NIPT Assay Software tarkistaa klusterien kokonaismaaran, klusteritiheyden ja readien laatuarvot.
Jos laadunvalvonnan ehdot eivat tayty, kayttajalle iimoitetaan sahkoposti-ilmoitusjarjestelman
valityksella seka verkkokayttoliittyman Alerts (Halytykset) -lokin avulla.

4. Analysointi — Hallitsee palvelimeen maaritettyjen useiden laitteiden luomien sekvensointiajojen
analysointijonoa. Palvelin kasittelee yhden analyysitydn kerrallaan jonoontulojarjestyksessa. Kun
analysointi on suoritettu onnistuneesti, jonossa seuraavana oleva analyysi aloitetaan. Jos
analyysiajo epaonnistuu tai aikakatkaistaan, VeriSeq NIPT Assay Software kdynnistaa analyysin
automaattisesti uudelleen enintaan kolme kertaa. Kayttajalle ilmoitetaan jokaisen epaonnistumisen
jalkeen sahkoposti-ilmoitusjarjestelman valityksella seka verkkokayttoliittyman Alerts (Halytykset) -
lokin avulla.

5. Raportointi — Luo raportin, joka sisaltda analysoinnin valmistumisen jalkeiset lopulliset tulokset. Jos
tapahtuu virhe eika raportteja luoda, kayttajalle ilmoitetaan sahkdposti-ilmoitusjarjestelman
valityksella seka verkkokayttoliittyman Alerts (Halytykset) -lokin avulla.
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VeriSeq NIPT Assay Softwaren tehtavat

VeriSeq NIPT Assay Software suorittaa seka automatisoituja etta kayttajan toimia vaativia tehtavia.

Automatisoidut tehtavat

VeriSeq NIPT Assay Software suorittaa seuraavat automatisoidut tehtavat:

Asiakirjanro 1000000067940 v08 FIN

Naytteiden valmistelun lokin koonti ja tallennus — Tuottaa joukon tuotostiedostoja jokaisen
vaiheen lopussa ja tallentaa tiedot Output (Tuotos) -kansiossa sijaitsevaan ProcessLogs
(Prosessilokit) -kansioon. Yleistietoja on kohdassa Raporttien tiedostorakenne sivulla 48 ja
tarkempia tietoja kohdassa Prosessiraportit sivulla 73.

Halytys-, sdhkoposti- ja raportti-ilmoitusten luonti — Valvoo eran, poolin ja naytteen kelpoisuuden
tilaa ndytteen valmisteluvaiheissa ja valvoo sekvensointitietojen ja analysoinnin tulosten laatua
naytekohtaisesti. Naiden validointitarkastusten perusteella VeriSeq NIPT Assay Software maarittaa,
jatketaanko prosessia ja raportoidaanko tulokset. VeriSeq NIPT Assay Software lopettaa prosessin,
jos era tai pooli ei lapaise laadunvalvonnan mittareita. Jarjestelma lahettaa kayttajalle sahkdposti-
ilmoituksen, luo raportin ja kirjaa halytyksen verkkokayttoliittymaan.

Sekvensointitietojen analysointi — Analysoi poolin jokaisen multipleksoidun naytteen
raakamuotoiset sekvensointitiedot integroidun NIPT Analysis Software -ohjelmiston avulla. VeriSeq
NIPT Assay Software tuottaa jokaisen naytteen aneuploidiapisteet. Jarjestelma ei raportoi
mitatoityjen tai kayttajan peruuttamien naytteiden tuloksia. Laadunvalvonnan hylkaamien
naytteiden hylkdyksen syy esitetdan. Hyldtyn naytteen tuloksia ei kuitenkaan naytetd. Lisatietoja on
kohdassa NIPT Report (NIPT-raportti) sivulla 54.

Tulostiedoston luonti — Naytteen tulokset esitetaan sarkainerotellussa tiedostomuodossa, joka
tallennetaan Output (Tuotos) -kansioon. Lisatietoja on kohdassa NIPT Report (NIPT-raportti)
sivulla 54.

Raporttien luonti - VeriSeq NIPT Assay Software luo tdydentavat tulostiedot, ilmoitukset ja
prosessiraportit. Lisatietoja on kohdassa Jéarjestelmaraportit sivulla 48.
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* Naytteen, poolin ja erdn mitatointi
— Naytteen mitatointi — VeriSeq NIPT Assay Software merkitsee yksittdiset naytteet
mitatoidyiksi, kun kayttaja
*  mitatdi ndytteen

*  mitatdi koko levyn kirjaston valmistelun aikana ennen kuin poolit luodaan.

Kun nayte on merkitty mitatdidyksi, naytteen mitatointiraportti luodaan automaattisesti.
Lisatietoja on kohdassa Sample Invalidation Report (Ndytteen mitatdintiraportti) sivulla 71.

— Pool and batch invalidation (Poolin ja eran mitatointi) -raportin luominen - Vain kayttaja
voi mitatoida poolin ja eran. Jarjestelma ei kasittele mitatoityja pooleja. Pooleja, jotka on jo
luotu mitatoidysta erasta, ei mitatdida automaattisesti, ja jarjestelma voi jatkaa niiden
kasittelya. Mitatoidysta erasta ei kuitenkaan voi luoda uusia pooleja. Kun pooli mitatdidaan,
jarjestelma luo poolille testauspyyntéraportin uutta testausta varten silla edellytyksella, etta
seuraavat ehdot tayttyvat:

* Erdon kelvollinen.
* Tata eraa varten ei ole enempaa pooleja saatavilla.
* Eran poolien enimmaismaaraa ei ole ylitetty.
Lisatietoja on kohdassa Pool Retest Request Report (Poolin uudelleentestauspyyntoraportti)
sivulla 73.
* Uudelleentestauksen hallinta

— Epéaonnistuneet poolit — Epdonnistuneet poolit ovat yleensa laadunvalvonnan hylkdaamia
pooleja. VeriSeq NIPT Assay Software ei jatka epaonnistuneiden poolien kasittelya, jos ajo
on lopetettu. Sekvensoi uudelleen kayttamalla toisen poolin alikvoottia.

— Epéaonnistuneet ndytteet — Ohjelma mahdollistaa epaonnistuneiden naytteiden testaamisen
tarvittaessa uudelleen. Epaonnistuneet naytteet on yhdistettava uuteen eraan ja ajettava
analysointivaiheiden lapi uudelleen.

— Uudelleenajot - Jarjestelma ei analysoi uudelleen pooleja, jotka sisaltavat aiemmin
onnistuneesti kasiteltyja naytteita. Suorita uusi ajo naytteelle siten, etta nayte ajetaan osana
uutta eraa.

Kayttajan tehtavat

VeriSeq NIPT Solution v2:n kayttajat voivat suorittaa seuraavia tehtavia:
Workflow Manager -tehtavat:
* Seuraavien merkitseminen mitatoidyiksi:

— yksittaisen naytteen

— eran kaikkien naytteiden

— kaikkien pooliin liitettyjen naytteiden
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* Naytteen merkitseminen peruutetuksi. VeriSeq NIPT Assay Software merkitsee tuloksen sen jalkeen
peruutetuksi lopulliseen tulosraporttiin.

VeriSeq NIPT Assay Software -tehtavat
* laboratorion verkkoinfrastruktuuriin asennettavien ja integroitavien ohjelmistojen maarittdminen

* asetusten, kuten verkkoasetusten, jaettujen kansiosijaintien ja kayttajatilien hallinta-asetusten,
muuttaminen

* jarjestelman ja erien tilatietojen, tulosraporttien ja erien kasittelyraporttien, toiminta- ja
valvontalokien seka analysoinnin tulosten tarkasteleminen

HUOMAUTUS Mahdolliset tehtavat maaraytyvat kayttooikeuksien perusteella Lisatietoja on
kohdassa Kayttdjaroolien méaarittdminen sivulla 29.

Sequencing Handler (Sekvensoinnin kasittelija)

VeriSeq NIPT Assay Software hallitsee sekvensointilaitteilla luotuja sekvensointiajoja Sequencing
Handler (Sekvensoinnin kasittelija) -toiminnolla. Se tunnistaa uudet sekvensointiajot, validoi
ajoparametrit ja yhdistaa poolin viivakoodin kirjaston valmisteluprosessin aikana luotuun tunnettuun
pooliin. Jos yhdistamista ei voi tehda, kayttajalle lahetetdan ilmoitus ja sekvensointiajon kasittely
pysaytetaan.

Kun validointi on tehty onnistuneesti, VeriSeq NIPT Assay Software jatkaa sekvensointiajojen valvontaa
niiden valmistumiseen saakka. Valmistuneet sekvensointiajot asetetaan jonoon odottamaan Analytic
Pipeline Handlerin (Analyysijakson kasittelijan) kasittelya. Katso lisatietoja kohdasta Analytic Pipeline
Handler (Analysointijakson késittelija) sivulla 25.

Sekvensointiajon yhteensopivuus

VeriSeq NIPT Assay Software analysoi vain ne sekvensointiajot, jotka ovat yhteensopivia analyyttisen
cfDNA-ty6nkulun kanssa.

Kayta vain yhteensopivia sekvensointimenetelmia ja ohjelmistoversioita emaksen tunnistamiseen.

HUOMAUTUS Valvo sekvensointitietojen suorituskykymittareita saannéllisesti varmistuaksesi, etta
tiedot vastaavat laatuvaatimuksia.

VeriSeq NIPT Local Run Manager -moduuli maarittda sekvensoinnin kdyttamalla seuraavia readien
parametreja:

* parillisen paan ajo, jossa on 2 x 36 jakson readia

* kaksoisindeksointi, jossa on 2 x 8 jakson indeksireadia
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Analytic Pipeline Handler (Analysointijakson kasittelija)

Analytic Pipeline Handler kaynnistaa analysointijakson aneuploidioiden tunnistamiseksi. Jakso
kasittelee yhden sekvensointiajon kerrallaan, ja kunkin poolin kohdalla kesto on keskimaarin alle viisi
tuntia. Jos poolin kasittely ei onnistu tai jos analysointia ei voi suorittaa virtakatkoksen tai aikakatkaisun
vuoksi, Analytic Pipeline Handler asettaa ajon automaattisesti uudelleen jonoon. Jos poolin kasittely
epaonnistuu kolme kertaa perakkain, Analytic Pipeline Handler merkitsee ajon epaonnistuneeksi ja luo
virheilmoituksen.

Onnistunut analyysiajo kdynnistad NIPT-raportin luonnin. Lisatietoja on kohdassa NIPT Report (NIPT-
raportti) sivulla 54.

Tyonkulun aikakatkaisu- ja tallennusvaatimukset

Analyyttiseen cfDNA-tydnkulkuun sovelletaan seuraavia aikakatkaisua ja tietojen tallennusta koskevia
rajoituksia.

Parametri Oletusarvo
Sekvensoinnin enimmaisaika 20 tuntia
Analysoinnin enimmaisaika 10 tuntia
Véliaikaisen tallennustilan véhimmaiskoko 900 Gt

Verkkokayttoliittyma

VeriSeq NIPT Assay Softwaren paikallisen verkkokayttéliittyman avulla paikallispalvelinta voidaan
kayttaa milla tahansa laitteella, joka on kyseisessa verkossa. Verkkokaytto-
littymassa on seuraavat toiminnot:

HUOMAUTUS VeriSeq NIPT Assay Softwaren verkkokayttoliittyma ei tue kayttoa mobiililaitteilla.

* View recent activities (Nayta viimeisimmat tapahtumat) — Nayttaa analysoinnin aikana suoritetut
vaiheet. Kayttajalle ilmoitetaan useista tapahtumista séhkdposti-ilmoitusjarjestelman valityksella.
Lisatietoja on kohdassa Assay Softwaren ilmoitukset sivulla 83.

* View errors and alerts (Nayta virheet ja halytykset) — Nayttaa ongelmat, jotka saattavat estaa
analysoinnin jatkumisen. Virheilmoitukset ja halytykset Iahetetaan kayttajalle sahkoposti-
ilmoitusjarjestelman valityksella. Lisatietoja on kohdassa Assay Softwaren ilmoitukset sivulla 83.

* Configure the server network settings (Maarita palvelimen verkkoasetukset) — Yleensa llluminan
henkilokunta maarittaa verkon asetukset jarjestelman asennuksen yhteydessa. Muokkauksia

saatetaan edellyttaa, jos paikallinen verkko edellyttdd muutoksia. Lisatietoja on kohdassa Verkko- ja
palvelinasetusten méadarittdminen sivulla 33.
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Manage server access (Palvelimen kayttéoikeuksien hallinta) — paikallispalvelinta voivat kayttaa
vain kayttajat, joilla on jarjestelmanvalvojan tai operaattorin kayttdoikeudet. Kayttooikeustasot
maarittavat tapahtumien, halytysten ja virhelokien tarkasteluoikeudet seka verkon ja
tietoyhteysmaaritysten muokkausoikeudet. Lisatietoja on kohdassa Kayttajien hallinta sivulla 29.

Configure sequencing data folder (Maéarita sekvensointitietojen kansio) — Oletusarvon mukaan
sekvensointitiedot tallennetaan palvelimeen. Tallennuskapasiteettia voidaan kuitenkin laajentaa
ottamalla kayttodn NAS-jarjestelma. Lisatietoja on kohdassa Palvelinasemien yhdistaminen
sivulla 43.

Configure email notification subscribers list (Maarita sahkoposti-ilmoitusten tilaajaluettelo) -
Hallitse luetteloa, jonka perusteella kayttajille Iahetetdan virheilmoitukset ja analysointiprosessin
halytykset sisaltavia sahkoposti-ilmoituksia. Lisatietoja on kohdassa Jarjestelman sahkdposti-
iimoitusten méaarittdminen sivulla 35.

Reboot or shutdown the server (Kaynnista palvelin uudelleen tai sammuta se) — Kaynnistaa
tarvittaessa palvelimen uudelleen tai sammuttaa sen. Uudelleenkaynnistysta tai sammuttamista
saatetaan edellyttaa, jotta maaritetty asetus otetaan kayttoon tai jos palvelimessa on ilmennyt vika.
Lisatietoja on kohdassa Palvelimen kdynnistaminen uudelleen sivulla 44ja Palvelimen
sammuttaminen sivulla 44.

Configure database backup encryption (Maarita tietokannan varmuuskopion salaus) — Sallii
palvelimen tietokantojen varmuuskopioinnin salauksen ja salauksen salasanan maarittamisen. Tama
ominaisuus sallii lisaksi valiaikaisen, salaamattoman varmuuskopion luonnin. Lisatietoja on kohdassa
Varmuuskopioiden salauksen maarittdminen sivulla 36.

Configure network passwords (Maarita verkon salasanat) — Maarita verkon salasanat palvelimen,
sekvensointilaitteiden ja VeriSeq NIPT Microlab STAR -laitteiden valista viestintaa varten. Lisatietoja

on kohdassa Verkon salasanojen maarittaminen sivulla 37.

Kayttooikeussopimus

Kun kirjaudut verkkokayttoliittymaan ensimmaista kertaa, sinua pyydetaan hyvaksymaan
kayttdoikeussopimus (EULA, End User License Agreement). Lataa kayttdoikeussopimus
tietokoneeseesi valitsemalla Download EULA (Lataa kayttdoikeussopimus). Ohjelmisto edellyttaa
kayttooikeussopimuksen hyvaksymistd ennen kuin voit jatkaa verkkokayttoliittyman kayttoa.

Kun olet hyvaksynyt kayttdoikeussopimuksen, voit palata sopimuksen sivulle ja ladata
sopimusasiakirjan tarvittaessa.

Verkkokayttoliittyman maarittaminen

Tuo nakyviin avattava asetusluettelo valitsemalla Settings (Asetukset) -kuvake. Asetukset tulevat
nakyviin kayttajaroolien ja niitd vastaavien kayttdoikeuksien mukaan ryhmiteltyina. Lisatietoja on
kohdassa Kéayttdjaroolien maarittaminen sivulla 29.

Asiakirjanro 1000000067940 v08 FIN
IN VITRO -DIAGNOSTISEEN KAYTTOON.

26



VeriSeq NIPT Solution v2 -ohjelmiston ohje - IVD

HUOMAUTUS Teknikoilla ei ole naiden toimintojen kayttooikeuksia.

Asetus Kuvaus

User Management Lisaa, ota kayttdoon tai poista kaytosta ja muokkaa kayttajien
(Kayttajien hallinta) tunnistetietoja. Vain huoltoinsindorit ja jarjestelmanvalvojat.

Email Configuration Muokkaa sadhkoposti-ilmoitusten tilaajaluetteloa.
(Sahkopostiasetukset)

Change Shared Folder  Vaihda sbsuser-salasana, jota kdytetaan yhteyden muodostamiseen
Password (Vaihda paikallispalvelimen jaettuihin kansioihin. Salasanassa voi olla vain
jaetun kansion aakkosnumeerisia merkkeja.

salasana)

Reporting Settings Vain huoltoinsinddrit ja jarjestelmanvalvojat.

(Raportointiasetukset)

Reboot Server Vain huoltoinsindaorit ja jarjestelmanvalvojat.
(Palvelimen
uudelleenkaynnistys)

Shut Down Server Vain huoltoinsinddrit ja jarjestelmanvalvojat.
(Palvelimen
sammuttaminen)

Kirjautuminen verkkokayttoliittymaan

Kirjaudu VeriSeq NIPT Assay Softwaren kayttoliittymaan seuraavasti:

1.

Avaa jokin seuraavista verkkoselaimista tietokoneessa, joka on yhdistetty samaan verkkoon kuin
paikallispalvelin:

* Chrome v69 tai uudempi
* Firefox v62 tai uudempi
* Internet Explorer v11 tai uudempi

Anna llluminalta asennuksen yhteydessa saatu IP-osoite tai palvelimen nimi muodossa
https://<Paikallispalvelimen IP-osoite>/login, (esim.https://10.10.10.10/1login).

Jos nayttddn tulee selaimen suojausvaroitus, lisda suojauspoikkeus ja siirry kirjautumisnayttdon.
Suojausvaroitus viittaa siihen, etta tietokoneella ei ole Secure Sockets Layer (SSL) -varmennetta
asennettuna. Asenna varmenne noudattamalla kohdan Varmenteen lataaminen ja asentaminen
sivulla 34ohjeita.

Kirjoita kirjautumisnayttdon llluminalta saatu kayttajanimi ja salasana, joissa kirjainkoko on
merkityksellinen, ja valitse sitten Log In (Kirjaudu sisaan).
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HUOMAUTUS Kun jarjestelma on ollut kayttamattomana 10 minuuttia, VeriSeq NIPT Assay
Software kirjaa kayttajan automaattisesti ulos.

Koontinaytto

VeriSeq NIPT Assay Software v2:n koontindytto tulee nakyviin sisdankirjautumisen jalkeen. Koontinaytto
toimii paaasiallisena navigointi-ikkunana. Voit palata koontinayttéon milloin tahansa valitsemalla
valikosta Dashboard (Koontinayttd).

Koontindytdssa nakyy aina 50 viimeisinta lokiin kirjattua tapahtumaa (jos tapahtumia on alle 50,
naytetaan vain lokiin kirjatut tapahtumat). Nouda 50 viimeisinta tapahtumaa ja selaa tapahtumahistoriaa
valitsemalla tapahtumataulukon oikeasta alakulmasta Previous (Edelliset).

Viimeisimpien tapahtumien tarkasteleminen

Recent Activities (Viimeisimmat tapahtumat) -valilehti sisaltda lyhyen kuvauksen viimeisimmista VeriSeq
NIPT Assay Softwaren ja paikallispalvelimen tapahtumista.

Nimi Kuvaus
When (Milloin) Tapahtuman paivamaara ja aika.
User (Kayttaja) Illmaisee tapahtuman suorittaneen kayttajan, jos mahdollista.

Subsystem Yksikkd tai prosessi, joka suoritti tapahtuman, kuten kayttaja,
(Alijarjestelma)  analysointiprosessi tai maaritys.

Details (Tiedot) Tapahtuman kuvaus.

Level (Taso) Tapahtumalle maaritetty taso, joka on jokin seuraavista:

o Activity (Tapahtuma) — limaisee jarjestelman tapahtuman, kuten
jarjestelman kaynnistamisen uudelleen tai kayttajan sisaan- tai
uloskirjautumisen.

» Notice (llmoitus) — limoittaa vaiheen epaonnistumisesta. Esimerkiksi
naytteen mitatdinti tai laadunvalvonnan hylkays.

» Warning (Varoitus) — limaisee, etta laitteiston normaalin kaytdn ja toiminnan
aikana on tapahtunut virhe. Esimerkiksi tunnistamaton ajoparametri tai
epaonnistunut analyysi.

Viimeisimpien virheiden tarkasteleminen

Recent Errors (Viimeisimmat virheet) -valilehti sisaltaa lyhyen kuvauksen viimeisimmista ohjelmiston ja
palvelimen virheista.
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Nimi Kuvaus
When (Milloin) Tapahtuman paivamaara ja aika.
User (Kayttaja) Ilimaisee tapahtuman suorittaneen kayttajan, jos mahdollista.

Subsystem Yksikkd tai prosessi, joka suoritti tapahtuman, kuten kayttaja,
(Alijarjestelmd)  analysointiprosessi tai maaritys.

Details (Tiedot) Tapahtuman kuvaus.

Level (Taso) Tapahtumalle maaritetty taso, joka on jokin seuraavista:

» Urgent (Kiireellinen) — Vakava laitteistovirhe, joka haittaa jarjestelman
toimintaa. Ota yhteytta Illuminan tekniseen tukeen.

o Alert (Halytys) — Virhe normaalin k&yton aikana. Esimerkiksi levyaseman
vioittuminen tai raporttien tai sahkoéposti-ilmoitusten luonnin estava
tallennustilaan tai asetuksiin liittyva ongelma.

« Error (Virhe) — Jarjestelma- tai palvelinvirhe normaalin kdytén aikana.
Esimerkiksi maaritystiedoston ongelma tai laitteistovika.

Jarjestelman tilan ja halytysten tarkasteleminen

Server Status (Palvelimen tila) -valilehti sisdltda seuraavat tiedot:
* Date (Paivamaara) — Kuluva paivamaara ja aika.

* Time zone (Aikavyohyke) — Palvelimelle maaritetty aikavyohyke. Aikavyohyketietoja kaytetaan
sahkopostiviestien, halytysten ja raporttien paivamaarana ja aikana.

* Hostname (Isannan nimi) — Jarjestelman nimi muodostuu verkon isantapalvelimen nimesta ja
toimialueen nimijarjestelman (DNS) nimesta.

* Disk space usage (Levytilan kayttd) — Tallennukseen kaytettavissa oleva levytila prosentteina.
* Software (Ohjelmisto) — Ohjelmiston vaatimustenmukaisuusmerkinta (esim. CE-IVD).
* Version (Versio) — VeriSeq NIPT Assay Software v2 -versio.

Yhteenveto voi sisaltda myos Server alarm (Palvelimen halytys) -painikkeen, jolla voidaan hiljentaa
RAID-ohjaimen hélytys. Vain jarjestelmanvalvojat voivat nahda taman painikkeen. Jos painat tata
painiketta, pyyda lisdapua ottamalla yhteytta llluminan tekniseen tukeen.

Kayttajien hallinta

HUOMAUTUS Vain huoltoinsindoéreilla ja jarjestelmanvalvoijilla on oikeus lisata, muokata tai poistaa
teknikoiden ja muiden saman kayttajatason kayttajien kayttdoikeuksia.

Kayttajaroolien maarittaminen

Kayttajarooleilla maaritetaan kayttajien oikeudet kayttaa ja suorittaa tiettyja tehtavia.
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Rooli Kuvaus

Service (Yllapito) Iluminan kenttahuoltoinsindori, joka tekee ensimmaisen asennuksen ja
maarittaa jarjestelman asetukset (esim. luo Administrator
(Jarjestelmanvalvoja) -kayttajan). Han myds tekee vianmaarityksia, korjaa
palvelinongelmia, maarittaa ja muuttaa jarjestelman asetuksia ja tarjoaa
jatkuvaa ohjelmistotukea.

Administrator Laboratorion jarjestelmanvalvoja, joka maarittaa ja yllapitaa jarjestelman

(Jarjestelmanvalvoja)  asetuksia, hallitsee kayttajia, maarittaa sahkopostitse lahetettavien
ilmoitusten jakeluluettelot, vaihtaa jaetun kansion salasanan ja kaynnistaa ja
sammuttaa palvelimen.

Technician (Teknikko) Laboratorion teknikko, joka valvoo jarjestelman tilaa ja halytyksia.

Kayttajien lisaaminen

Ensimmaisen asennuksen yhteydessa llluminan kenttahuoltoinsindori lisaa Administrator
(Jarjestelmanvalvoja) -kayttajan.

Lisaa kayttaja seuraavasti:

1. Valitse User Management (Kayttajien hallinta) -ndytéssa Add New User (Lisaa uusi kayttaja).

HUOMAUTUS Kaikki kentat ovat pakollisia.

2. Kirjoita kayttajanimi. Vaatimukset ovat seuraavat:
* vain pienilla kirjaimilla kirjoitettuja aakkosnumeerisia (a-z ja 0-9) merkkeja
* onsiséallettava 4-20 merkkid, joista vahintdan yhden on oltava numero

* ensimmainen merkki ei saa olla numero

HUOMAUTUS Kayttajanimessa kirjainkoko ei ole merkityksellinen.

VeriSeq NIPT Assay Software tunnistaa kayttajanimien perusteella henkil6t, jotka osallistuvat
analysointiprosessin eri vaiheisiin ja kayttavat VeriSeq NIPT Assay Softwaren toimintoja.

Kirjoita kayttajan koko nimi. Koko nimi nakyy vain kayttajaprofiilissa.
Kirjoita ja vahvista salasana.

Salasanojen on siséllettdva 8-20 merkkia, joista vahintdan yhden on oltava iso kirjain, yhden pieni
Kirjain ja yhden numero.

5. Kirjoita kayttajan sahkopostiosoite.
Jokaisella kayttajalla on oltava yksildllinen sahkopostiosoite.

6. Valitse avattavasta luettelosta haluamasi kayttajarooli.

7. Jos haluat aktivoida kayttajan heti, valitse Active (Aktiivinen) -ruutu tai poista valinta, jos haluat
aktivoida kayttajan myohemmin (esimerkiksi koulutuksen jalkeen).
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8. Tallenna ja vahvista muutokset valitsemalla Save (Tallenna) kaksi kertaa.
Uusi kayttaja nakyy nyt User Management (Kayttajien hallinta) -naytossa.

Kayttajien muokkaaminen

Muokkaa kayttajatietoja seuraavasti:
1. Valitse kayttajan nimi User Management (Kayttajien hallinta) -naytossa.
2. Tee muutokset kayttajatietoihin ja valitse sitten Save (Tallenna).

3. Valitse uudelleen Save (Tallenna) muutosten vahvistamiseksi.
Tehdyt muutokset nakyvat nyt User Management (Kayttadjien hallinta) -naytdssa.

Kayttajan poistaminen kaytosta

Poista kayttaja kaytosta seuraavasti:
1. Valitse kayttajan nimi User Management (Kayttajien hallinta) -naytossa.
2. Poista Activate (Ota kayttoon) -valintaruudun valinta ja valitse sitten Save (Tallenna).

3. Valitse vahvistusilmoituksessa Save (Tallenna).
Kayttajan tilaksi vaihtuu Disabled (Poistettu kdytdstd) User Management (Kayttajien hallinta) -
naytossa.

Jaetun verkkoaseman hallinta

HUOMAUTUS Vain huoltoinsindoreilla ja jarjestelmanvalvojilla on oikeus lisata, muokata tai poistaa
jaettuja kansiosijainteja.

Jaetun verkkoaseman lisaaminen

Ma&arita jarjestelma tallentamaan sekvensointitiedot maaritettyyn NAS-sijaintiin
sekvensointijarjestelmaan yhdistetyn palvelimen asemesta. NAS-jarjestelmaa kaytettaessa
tallennustilaa on enemman ja tiedot varmuuskopioidaan jatkuvasti.

1. Valitse koontindytossa Folders (Kansiot).
2. Valitse Add folder (Lisaa kansio).
3. Kirjoita seuraavat IT-jarjestelmanvalvojalta saadut tiedot:
* Location (Sijainti) - NAS-sijainnin koko polku, mukaan lukien kansio, johon tiedot tallennetaan.
* Username (Kayttajanimi) — NAS-sijainnin kayttamista varten tarkoitettu paikallispalvelimen
kayttajanimi.
* Password (Salasana) — NAS-sijainnin kayttamista varten tarkoitettu paikallispalvelimen
salasana.

4. Valitse Save (Tallenna).
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5. Testaa NAS-yhteys valitsemalla Test (Testaa).
Jos yhteyden muodostaminen ei onnistu, tarkista palvelimen nimi, sijainnin nimi, kayttajanimi ja
salasana IT-jarjestelmanvalvojalta.

6. Ota muutokset kayttoon kaynnistamalla palvelin uudelleen.
HUOMAUTUS Jaetun verkkoaseman maaritys voi tukea vain yhta sekvensoinnin datakansiota.

Jaetun verkkoaseman muokkaaminen

1. Valitse koontinaytossa Folders (Kansiot).
2. Muokkaa sijaintipolkua ja valitse Save (Tallenna).

3. Testaa NAS-yhteys valitsemalla Test (Testaa).
Jos yhteyden muodostaminen ei onnistu, tarkista palvelimen nimi, sijainnin nimi, kayttajanimi ja
salasana IT-jarjestelmanvalvojalta.

Jaetun verkkoaseman poistaminen

1. Valitse koontinaytossa Folders (Kansiot).
2. Valitse muokattava sijaintipolku.

3. Poista ulkoinen sekvensointikansio valitsemalla Delete (Poista).

Verkko- ja varmenneasetusten maarittaminen

llluminan kenttahuoltoinsinddri maarittaa verkko- ja varmenneasetukset Network Configuration
(Verkkoasetukset) -ndytdssa ensimmaisen asennuksen yhteydessa.

HUOMAUTUS Vain kenttadhuoltoinsindoreilla ja jarjestelmanvalvojilla on oikeus muuttaa verkko- ja
varmenneasetuksia.

1. Valitse koontindaytdssa Configuration (Kokoonpano).

2. Valitse Network Configuration (Verkkoasetukset) -valilehti ja maarita asianmukaiset
verkkoasetukset.

3. Valitse Certification Configuration (Varmenneasetukset) -valilehti ja luo Secure Sockets Layer
(SSL) -varmenne.

Varmenneasetusten maarittaminen

Security Socket Layer (SSL) -varmenne on datatiedosto, joka mahdollistaa suojatun yhteyden
paikallispalvelimen ja selaimen valilla.

1. Maarita seuraavat SSL-varmenneasetukset Certificate Configuration (Varmenneasetukset) -
valilehdessa:
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Laboratory Email (Laboratorion sdhkdposti) — testauslaboratorion sdhkdpostiosoite
(sahkopostin muodon on oltava kelvollinen).

Organization Unit (Organisaatioyksikkd) — osasto.
Organization (Organisaatio) — testauslaboratorion nimi.
Location (Sijainti) — testauslaboratorion katuosoite.

State (Osavaltio) — osavaltio, jossa testauslaboratorio sijaitsee.
Country (Maa) — maa, jossa testauslaboratorio sijaitsee.

Certificate Thumbprint (SHA1) (Varmenteen tunnus) — varmenteen tunnistenumero.

SHA1 varmistaa, etteivat kayttajat saa varmennevaroituksia VeriSeq NIPT Assay Software v2 -
ohjelmistoa kayttdessaan. SHAT tulee nakyviin sen jalkeen, kun varmenne on luotu tai
uudelleenluotu. Lisatietoja on kohdassa Varmenteen luominen uudelleen sivulla 34,

2. Otatehdyt muutokset kayttoon valitsemalla Save (Tallenna).

Verkko- ja palvelinasetusten maarittaminen

HUOMAUTUS Valta palvelinyhteyksien virheet varmistamalla, etta IT-jarjestelmanvalvoja koordinoi

kaikkia verkko- ja palvelinasetuksiin tehtavia muutoksia.

1. Kayta Network Configuration (Verkkoasetukset) -valilehtea seuraavien verkon ja paikallispalvelimen
asetusten maarittamiseen.

Static IP Address (Staattinen IP-osoite) — paikallispalvelimelle maaritetty IP-osoite.
Subnet Mask (Aliverkon peite) — paikallisen verkon aliverkon peite.

Default Gateway Address (Oletusarvoinen yhdyskaytavan osoite) — oletusarvoinen reitittimen
IP-osoite.

Hostname (Isdnnan nimi) — nimi, jolla viitataan paikallispalvelimeen verkossa (oletusarvona
localhost).

DNS Suffix (DNS-liite) — maaritetty DNS-liite.
Nameserver 1 and 2 (Nimipalvelimet 1ja 2) - DNS-palvelimen IP-osoitteet tai nimet.

NTP Time Server 1 and 2 (NTP-aikapalvelimet 1ja 2) — verkon aikaprotokolla (NTP) -ajan
synkronointipalvelimet.

MAC Address (MAC-osoitteet) — palvelinverkon MAC-osoite (vain luku).

Timezone (Aikavydhyke) — palvelimen paikallinen aikavydhyke.

2. Varmista, etta asetukset ovat oikein, ja kaynnista sitten palvelin uudelleen ja ota tehdyt muutokset
kayttoon valitsemalla Save (Tallenna).
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A VAROITUS

Virheelliset asetukset voivat hairita palvelinyhteytta.

Varmenteen lataaminen ja asentaminen

Voit ladata ja asentaa VeriSeq NIPT Assay Software v2:lle SSL-varmenteen seuraavasti:

1.
2.
3.

10.

1.

12.
13.

Valitse koontinaytdssa Configuration (Kokoonpano).
Valitse Certification Configuration (Varmenneasetukset) -valilehti.

Valitse Network Configuration (Verkkoasetukset) -naytossa Download Certificate (Lataa
varmenne).
Root_cert.der-varmennetiedosto ladataan.

HUOMAUTUS Jos nayttdon tulee kehotus tallentaa tiedosto, valitse sijainti, jonka muistat
myohemmin. Voit myos maarittaa oletusarvoisen lataussijainnin. Jotkin selaimet
tallentavat tiedoston automaattisesti Downloads (Ladatut tiedostot) -kansioon.

Siirry tietokoneessa kansioon, johon tallensit tiedoston.

Napsauta root_cert.der-tiedostoa hiiren kakkospainikkeella ja valitse Install Certificate (Asenna
varmenne).

Jos ndyttoon tulee suojausvaroitusikkuna, avaa tiedosto valitsemalla Open (Avaa).
Varmenteen tuonnin ohjattu toiminto aukeaa.

Valitse varmenteen tuonnin ohjatun toiminnon Welcome (Tervetuloa) -ikkunassa Store Location
(Tallennussijainti) -sijainniksi Local Machine (Paikallinen kone) ja valitse Next (Seuraava).

Valitse Place all certificates in the following store (Sijoita kaikki varmenteet seuraavaan sijaintiin)
ja valitse Browse... (Selaa) -painike.

Valitse Select Certificate Store (Valitse varmennesailo) -ikkunassa Trusted Root Certification
Authorities (Luotetut varmenteiden paamyoéntajat) ja valitse sitten OK.

Varmista, etta Certificate Store (Varmennesaild) -kentassa nakyy Trusted Root Certification
Authorities (Luotetut varmenteiden paamyontajat), ja valitse Next (Seuraava).

Valitse Completing the Certificate Import Wizard (Varmenteen tuonnin ohjatun toiminnon
viimeistely) -ikkunassa Finish (Valmis).

Jos nayttdon tulee suojausvaroitusikkuna, asenna varmenne valitsemalla Yes (Kylla).

Poistu ohjatusta toiminnosta valitsemalla onnistuneen tuonnin valintaikkunassa OK.

Varmenteen luominen uudelleen

HUOMAUTUS Vain aktiivisilla huoltoinsinddreilla ja jarjestelmanvalvojilla on oikeus luoda

varmenteita uudelleen ja kaynnistaa jarjestelma uudelleen.
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Voit luoda varmenteen uudelleen verkko- tai varmenneasetusten muututtua seuraavasti:

1. Valitse Network Configuration (Verkkoasetukset) -naytossa Regenerate Certificate (Luo varmenne
uudelleen).

2. Jatka valitsemalla Regenerate Certificate and Reboot (Luo varmenne uudelleen ja kdynnista
jarjestelma uudelleen) tai poistu valitsemalla Cancel (Peruuta).

Jarjestelman sahkoposti-ilmoitusten maarittaminen

VeriSeq NIPT Assay Software v2 viestii kayttajien kanssa lahettamalla sahkoposti-ilmoituksia, jotka
ilmoittavat analysoinnin edistymisesta, virheista ja kdyttajan toimia edellyttdvista toiminnoista. Tietoja
jarjestelman lahettamista sahkoposti-ilmoituksista on kohdassa Assay Softwaren ilmoitukset sivulla 83.

Varmista, ettd sahkodpostin roskapostiasetukset sallivat sahkdposti-ilmoitukset palvelimelta.
Sahkdposti-ilmoitukset Iahetetdan tililtd veriSeg@<customer email domain>,joSsa <customer
email domain> edustaa paikallisen IT-henkildston palvelimen asennuksen yhteydessa tekemaa
maaritysta.

Sahkoposti-ilmoitusten tilaajaluettelon luominen

Sahkdposti-ilmoitukset Iahetetdan tilaajaluetteloon lisatyille kayttajille.
Maarita tilaajaluettelo seuraavasti:

1. Valitse koontindyton Settings (Asetukset) -kuvake.

2. Valitse Email Configuration (Sahkopostiasetukset).

3. Kirjoita Subscribers (Tilaajat) -kenttaan sahkoépostiosoitteet pilkulla erotettuina.
Tarkista, etta sahkopostiosoitteet on kirjoitettu oikein. Ohjelmisto ei tarkista sdhkdpostiosoitteiden
muotoa.

4. Valitse Save (Tallenna).

Luo sahkopostiluettelolle lahetettava testisahkdpostiviesti valitsemalla Send test message (Laheta
testiviesti).
Tarkista sahkopostisi Saapuneet-kansiosta, etta viesti lahetettiin.

HUOMAUTUS Varmista, etta valitset Save (Tallenna) -painikkeen ennen kuin lahetat
testiviestin. Muutokset eivat saily, jos testiviesti [ahetetdan ennen tallentamista.
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Varmuuskopioiden salauksen maarittaminen

VeriSeq NIPT Assay Software v2:n jarjestelmanvalvojat voivat ottaa kaytto6n varmuuskopioiden
salauksen tai poistaa sen kaytdsta. Jarjestelmanvalvojat voivat myds maarittaa ja paivittaa tietokantojen
varmuuskopioiden salauksen salasanan. Salasana vaaditaan, jotta tietokannan varmuuskopio voidaan
palauttaa. Sailyta salasanaa turvallisessa paikassa, josta I6ydat sen tarvittaessa.

HUOMAUTUS Vain jarjesteimanvalvoijilla on oikeus maarittaa tietokantojen varmuuskopioinnin
salaus.

Maarita varmuuskopioinnin salaus seuraavasti:

Valitse koontindayton Settings (Asetukset) -kuvake.

Valitse Backup Encryption (Varmuuskopion salaus).

Valitse Encrypt Backups (Salaa varmuuskopiot) -valintaruutu.

Kirjoita haluamasi salauksen salasana Encryption Password (Salauksen salasana) -kenttaan.

Kirjoita sama salasana Confirm Password (Vahvista salasana) -kenttaan.

S N

Valitse Save (Tallenna).

Salaamattoman varmuuskopion luominen

Jarjestelmanvalvojat voivat luoda VeriSeq NIPT Assay Softwaren avulla salaamattoman
varmuuskopiotiedoston, jota llluminan tekninen tuki voi kdyttaa. Salaamaton varmuuskopiotiedosto
sailyy vain 24 tunnin ajan, ennen kuin se poistetaan automaattisesti.

HUOMAUTUS Vainjarjestelmanvalvoijilla on oikeus luoda salaamaton varmuuskopio.

Luo salaamaton varmuuskopio seuraavasti:
1. Valitse koontindayton Settings (Asetukset) -kuvake.
2. Valitse Backup Encryption (Varmuuskopion salaus).
3. Valitse Generate Unencrypted Backup (Luo salaamaton varmuuskopio).
4. Valitse vahvistusikkunassa Yes (Kyll3).
Nayttdon tulee kehotus vahvistaa salaamattoman varmuuskopion luontipyynté.
5. Valitse OK.
Voit tarkistaa, etta salaamaton varmuuskopio luotiin, palaamalla VeriSeq NIPT Assay Softwaren

koontindyttdon ja tarkastelemalla Recent Activities (Viimeisimmat tapahtumat) -taulukkoa.
Viimeisimpana tapahtumana pitaisi nakya salaamattoman varmuuskopion onnistunut luonti.
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Verkon salasanojen maarittaminen

Jarjestelmanvalvoja tai llluminan kenttahuoltoinsindori voi maarittaa paikallispalvelimen ja VeriSeq NIPT
Solution v2:n komponenttien valisen viestinnan salasanat Network Passwords (Verkon salasanat) -
sivulla.

Zﬁx VAROITUS

Vain kenttdhuoltoinsinddreilla ja jarjestelmanvalvojilla on oikeus muuttaa verkon salasanoja.

Maarita verkon salasanat seuraavasti:

Valitse koontindayton Settings (Asetukset) -kuvake.

2. Valitse Network Passwords (Verkon salasanat).
3. Kirjoita sekvensointilaitteiden salasana Sequencer Password (Sekvensoijien salasana) -kenttaan.
4. Kirjoita salasana uudelleen Confirm Password (Vahvista salasana) -kenttaan.
Zﬁx VAROITUS
Sekvensoijien salasanan paivittdminen sekvensointiajon aikana voi aiheuttaa tietojen
menettamisen.
5. Valitse Save Sequencer Password (Tallenna sekvensoijien salasana).
Palvelin tallentaa sekvensointilaitteen salasanan. Paivita kaikki palvelimeen yhdistetyt laitteet
varmistaaksesi, etta niissa kaytetaan tata salasanaa.
6. Kirjoita VeriSeq NIPT Microlab STAR -salasana Automation Password (Automaation salasana) -
kenttaan.
Zﬁx VAROITUS
Automaation salasanan paivittaminen naytteiden valmistelun aikana voi aiheuttaa tietojen
menettamisen.
Vain llluminan kenttahuoltoinsinddrit voivat paivittda ML STAR -laitteen automaation
salasanan. Ennen kuin muutat palvelimeen tallennetun salasanan verkkoliittyman kautta,
varmista, etta llluminan kenttahuoltotiimin jadsen on kdynyt tydpaikallasi ja paivittanyt ML
STAR -laitteen salasanan. Jos paivitat salasanan palvelimen verkkoliittymassa ilman, etta
se paivitetdan ML STAR -laitteeseen, jarjestelmaa ei voi enaa kayttaa.
Kirjoita ML STAR -salasana uudelleen Confirm Password (Vahvista salasana) -kenttaan.
8. Valitse Save Automation Password (Tallenna automaation salasana).
Palvelin tallentaa ML STAR -salasanan. Paivita kaikki palvelimeen jo yhdistetyt ML STAR -laitteet
varmistaaksesi, ettd niissd kdytetaan tata salasanaa.
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Uloskirjautuminen

* Valitse kayttajaprofiilikuvake nayton oikeasta ylakulmasta ja valitse sitten Log Out (Kirjaudu ulos).

Analysointi ja raportointi

Kun sekvensointitiedot on keratty, ne demultipleksoidaan, muunnetaan FASTQ-muotoon, kohdistetaan
viitegenomiin ja analysoidaan aneuploidioiden tunnistamiseksi. TAssa osassa kuvataan mittarit, joita
maaritetaan kustakin naytteesta.

Demultiplexing ja FASTQ-tiedoston luonti

BCL-muodossa tallennetut sekvensointitiedot kasitellaan bcl2fastg-muunto-ohjelmistolla. Bcl2fastg-
muunto-ohjelmisto demultipleksoi tiedot ja muuntaa BCL-tiedostot vakiomuotoisiksi FASTQ-
tiedostoiksi jalkianalysointia varten. VeriSeq NIPT Assay Software luo jokaiselle sekvensointiajolle
naytetiedoston (SampleSheet.csv). Tama tiedosto sisaltda ndytetiedot, jotka ohjelmisto saa naytteiden
valmisteluprosessin aikana (ohjelmisto-API:n valitykselld). Nama naytetiedostot sisaltavat otsikon ja
ajoa koskevat tiedot seka tietyssa virtauskyvetissa kasiteltyjen naytteiden kuvaajat.

Seuraavassa taulukossa on yksityiskohtaisia tietoja naytetiedoston tiedoista.

A VAROITUS

Tata naytetiedostoa ei saa muuttaa tai muokata. Tiedosto on jarjestelman luoma, ja sen
muokkaaminen voi aiheuttaa myéhemmissa vaiheissa haitallisia vaikutuksia, kuten virheellisia
tuloksia tai analyysin epaonnistumisen.

Sarakkeen nimi Kuvaus

SamplelD Naytteen tunnus.

SampleName Naytteen nimi. Oletusarvo: sama kuin SamplelD.
Sample_Plate Maaritetyn naytteen levyn tunnus. Oletusarvo: tyhja.
Sample_Well Maaritetyn naytteen naytesyvennyksen tunnus.
[7_Index_ID Ensimmaisen indeksin sovittimen tunnus.

index Ensimmaisen sovittimen nukleotidijarjestys.
I5_Index_ID Toisen sovittimen tunnus.

index2 Toisen sovittimen nukleotidijarjestys.

Sample_Project Maaritetyn ndytteen projektitunnus. Oletusarvo: tyhja.
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Sarakkeen nimi Kuvaus

SexChromosomes  Sukupuolikromosomeja koskeva analyysi. Jokin seuraavista:
* Yes (Kylla) - Pyydetaan tieto sukupuolikromosomien aneuploidiasta ja
sukupuolesta.
» No (Ei) - Ei pyydeta tietoa sukupuolikromosomien aneuploidiasta eika
sukupuolesta.
« SCA - Pyydetaan tieto sukupuolikromosomien aneuploidiasta, mutta ei
sukupuolesta.

SampleType Naytteen tyyppi. Jokin seuraavista:
» Singleton (Yksisikidinen) — Yksisikidinen raskaus.
o Twin (Kaksisikidinen) — Kaksosraskaus.
» Control (Kontrolli) - Kontrollindyte, kun sukupuoli ja aneuploidialuokitus
tiedetaan.
o NTC - Kontrollindyte ilman mallia (ei DNA:ta).

Sekvensoinnin laadunvalvonta

Sekvensoinnin laadunvalvonnan mittareilla tunnistetaan virtauskyvetit, joiden analysointi ei hyvin
todennadkdisesti onnistu. Klusteritiheys, suodattimen lapadisevien readien prosenttiosuus (PF) ja
prephasing- ja phasing-mittarit kuvaavat yleista sekvensointitietojen laatua, ja ne ovat yhteisia monille
uuden sukupolven sekvensointilaitteille. Ennakoitujen kohdistettujen readien mittarit arvioivat
virtauskyvetin tason sekvensointisyvyydessa. Jos heikkolaatuiset tiedot eivat lapaise ennakoitujen
kohdistettujen readien mittareita, ajon kasittely lopetetaan. Lisatietoja on kohdassa Sekvensoinnin
laadunvalvonnan mittarit ja raja-arvot sivulla 47.

Sikiofraktioarviot

Sikiofraktiolla (FF) tarkoitetaan aidin istukasta otetun verindytteen soluvapaan DNA:n (cfDNA)
prosenttiosuutta. VeriSeq NIPT Assay Software laskee FF-arvion kayttamalla cfDNA:n fragmenttikoon
jakautumisesta saatavia tietoja ja eroja genomitason kattavuudessa aidin ja sikion cfDNA:ssa.’

Tilastotiedot, joita kaytetaan lopullisten tulosten
maarittamiseen

Kaikkien kromosomien parillisen paan sekvensointitiedot kohdistetaan viitegenomiin (HG19). Yksil6lliset
ja duplikoitumattomat kohdistetut readit kootaan 100 kt:n saildihin. Vastaavien saildjen maaria
saadetaan GC-painotuksen ja aiemmin maaritetyn aluekohtaisen genomisen kattavuuden perusteella.
Talla tavoin normalisoituja sailomaaria kaytettaessa tilastolliset tulokset kullekin autosomille saadaan

TKim, S.K., et al, Determination of fetal DNA fraction from the plasma of pregnant persons using sequence read
counts, Prenatal Diagnosis Aug 2015; 35(8):810-5. doi: 10.1002/pd.4615
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vertaamalla muihin autosomeihin niita kattavuusalueita, jotka ovat mahdollisia aneuploidien
kohdealueita. Jokaiselle ndytteelle lasketaan todenndkoisyyssuhde (LLR, Log-Likelihood Ratio)
ottamalla huomioon nama kattavuuteen perustuvat arvot ja arvioitu sikiofraktio. LLR-arvo edustaa
todenndkdisyyttd, jolla nayte on uskottava, kun siihen kohdistuvat havaittu kattavuus ja siki6fraktio,
verrattuna siihen todennakdisyyteen, etta se ei ole uskottava, kun siihen kohdistuu sama havaittu
kattavuus. Taman suhteen laskennassa otetaan huomioon my®os sikitfraktion arvioitu epavarmuus.
Myo6hemmissa laskennoissa kaytetaan taman suhteen luonnollista logaritmia. Assay Software arvioi
jokaisen kohdekromosomin ja jokaisen ndytteen LLR-arvon tuottaakseen madrityksen aneuploidiasta.

Kromosomeille X ja Y kdytettavat tiedot eroavat autosomeille kdytettavista tiedoista. Kun sikio
tunnistetaan naispuoliseksi, SCA-maaritykset edellyttavat luokitushyvaksyntaa LLR-arvon ja
normalisoidun kromosomiarvon osalta.’ Poikkeavuuksille [45,X] (Turnerin oireyhtyma) ja [47,XXX]
lasketaan tietyt LLR-arvot. Kun sikio tunnistetaan miespuoliseksi, poikkeavuuteen [47,XXY]
(Klinefelterin oireyhtyma) tai [47,XYY] viittaavat SCA-maaritykset voidaan perustaa kromosomien X ja Y
normalisoitujen kromosomiarvojen (NCV_X ja NCV_Y) valiseen suhteeseen. Sellaisista miespuolisten
sikididen naytteistd, joissa NCV_X on naispuolisten euploidisiksi havaittujen ndytteiden alueella, voidaan
saada maaritykseksi [47,XXY]. Sellaisista miespuolisten sikididen naytteista, joissa NCV_X on
miespuolisten euploidisiksi havaittujen naytteiden alueella mutta joissa kromosomi Y on yliedustettuna,
voidaan saada maaritykseksi [47,XXY].

Joidenkin NCV_Y- ja NCV_X-arvojen SCA-maaritys on jarjestelmassa mahdotonta. Nama naytteet
tuottavat Not Reportable (Ei raportoitavissa) -tuloksen XY-luokituksen osalta. Naista naytteista tehdaan
kuitenkin autosomimaaritykset, jos tulos kaikista laadunvalvonnan mittareista on hyvaksytty.

Analysoinnin laadunvalvonta

Analyyttiset laadunvalvonnan mittarit ovat arvoja, jotka lasketaan analysoinnin aikana ja joita kaytetaan
odotetusta lilaksi poikkeavien naytteiden tunnistamiseen. Jos naytteiden arvot eivat vastaa naita
mittariarvoja, arvot katsotaan epaluotettaviksi ja ne merkitdan hylatyiksi. Kun naytteet tuottavat
odotetun arvoalueen ulkopuolella olevia tuloksia, NIPT-raportissa nakyy laadunvalvonnan maarittama
syy varoituksena tai epdonnistumisen aiheuttajana. Kohdassa Laadunvalvonnan syyilmoitukset

sivulla 63 on lisatietoja naista syista.

NTC-naytteiden laadunvalvonta

VeriSeq NIPT Solution mahdollistaa NTC-naytteiden lisaamisen osaksi ajoa. ML STAR voi luoda enintaan
kaksi NTC:ta ajoa kohden 24 naytteen ja 48 naytteen erissa ja enintaan nelja NTC:ta 96 naytteen erissa.
Lisattyjen NTC-naytteiden maarasta rippumatta ohjelmisto tarkistaa keskimaarin vahintaan 4 000 000

Bianchi D, Platt L, Goldberg J et al. Genome-Wide Fetal Aneuploidy Detection by Maternal Plasma DNA
Sequencing. Obstet Gynecol. 2012;119(5):890-901. doi:10.1097/a0g.0b013e31824fb482.
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yksittaista fragmenttia naytetta kohden kussakin poolissa. Taman vuoksi poolia kohden ei tule lisata
enempaa kuin kaksi NTC-ndytetta. Lisdtietoja on kohdassa Sekvensoinnin laadunvalvonnan mittarit ja
raja-arvot sivulla 47.

NTC-naytteiden laadunvalvonnan tiloja ovat seuraavat:

* NTC sample processing (NTC-naytteen kasittely) - NTC-naytetta kasiteltaessa ohjelmisto
palauttaa laadunvalvonnan PASS (HYVAKSYTTY) -tuloksen, kun ndytteen kattavuus on pieni, kuten
on odotettua NTC-naytteen ollessa kyseessa.

* Patient sample as NTC (Potilasndayte NTC-naytteend) — Kun potilaan NTC-naytteeksi merkitty
nayte kasitelldaan, havaitaan suuri kattavuus. Koska nayte on merkitty NTC-naytteeksi, ohjelmisto
palauttaa laadunvalvonnan tuloksen FAIL (HYLATTY) -tilassa ja antaa seuraavan syyn: NTC
SAMPLE WITH HIGH COVERAGE (NTC-NAYTE, SUURI KATTAVUUS).

VeriSeq Onsite Server v2 -paikallispalvelin

VeriSeq Onsite Server v2 -paikallispalvelimessa on Linux-pohjainen kayttojarjestelma ja noin 7,5 Tt
tallennustilaa. Koska yhden sekvensointiajon aikana kasitellaan noin 25 Gt dataa, palvelin voi tallentaa
enintdan 300 ajon tiedot. Ohjelma antaa automaattisen ilmoituksen, kun vaadittua
vahimmaistallennustilaa ei ole kaytettavissa. Palvelin asennetaan lahiverkkoon (LAN).

Paikallinen asema

VeriSeq NIPT Assay Software maarittaa tietyt paikallispalvelimen kansiot kayttajien kayttoon. Nama
kansiot voidaan jakaa Samban jakoprotokollan avulla mihin tahansa paikallisen verkon tydasemaan tai
kannettavaan tietokoneeseen.

Kansion nimi
Input (Syote)
Output (Tuotos)

Backup
(Varmuuskopio)

HUOMAUTUS

Laitteen

Kuvaus .
puoli

Sisaltda uuden sukupolven sekvensointilaitteella luodut palvelimeen Luku ja

maaritetyt sekvensointitiedot. Kirjoitus.
Sisaltaa kaikki ohjelmiston luomat raportit. Vain luku.
Sisaltaa tietokantojen varmuuskopiot. Vain luku.

Paikallisen aseman yhdistamismaaritys perustuu Server Message Block (SMB) -
protokollaan. Ohjelmisto tukee talla hetkellda SMB2-versiota ja sitd uudempia.
Palvelin edellyttda SMB-allekirjoitusta. Ota kayttodon nama versiot laitteissa
(kannettava tietokone tai tydasema), joille teet yhdistamismaarityksen.
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Paikallinen tietokanta

VeriSeq NIPT Assay Software yllapitaa paikallista tietokantaa, johon tallennetaan pysyvasti kirjaston
tiedot, sekvensointiajon tiedot ja analysoinnin tulokset. Tietokanta on keskeinen osa VeriSeq NIPT
Assay Softwarea, eika se ole kayttajien kaytettavissa. Jarjestelma yllapitaa automaattista tietokannan
varmuuskopiointimenetelmad paikallispalvelimessa. Seuraavien tietokantaprosessien lisaksi kayttajia
kehotetaan varmuuskopioimaan tietokantansa ulkoiseen sijaintiin saanndllisesti.

* Database backup (Tietokannan varmuuskopio) — Tietokannan tilannevedos tallennetaan
automaattisesti tunti-, paiva-, viikko- ja kuukausiperusteisesti. Tunneittain tehdyt varmuuskopiot
poistetaan, kun paivittainen varmuuskopio on luotu. Vastaavasti paivittaiset varmuuskopiot
poistetaan, kun viikoittainen varmuuskopio on valmis. Viikoittaiset varmuuskopiot poistetaan, kun
kuukausittainen varmuuskopio on luotu, ja vain yhden kuukauden varmuuskopio sailytetaan.
Suositeltava kaytantd on luoda automatisoitu komentosarja, joka voi luoda
varmuuskopiotietokannan paikalliseen NAS-jarjestelmaan. Nama varmuuskopiot eivat sisalla syote-
ja tuotoskansioita.

HUOMAUTUS VeriSeq NIPT Assay Software v2 mahdollistaa tietokannan varmuuskopion
salauksen. Lisatietoja on kohdassa Varmuuskopioiden salauksen maarittaminen
sivulla 36.

* Database restore (Tietokannan palauttaminen) — Tietokanta voidaan palauttaa mista tahansa
varmuuskopiotilannevedoksesta. Vain llluminan kenttdhuoltoinsindorit voivat tehda palautuksia.
Salatun varmuuskopion palauttaminen edellyttaa salauksen salasanan antamista. Salasanan on
oltava se salasana, joka oli voimassa varmuuskopiointihetkella.

* Data backup (Tietojen varmuuskopiointi) — Vaikka paikallispalvelinta voidaan kayttaa paaasiallisena
sekvensointiajojen tallennussijaintina, siihen voidaan tallentaa vain noin 300 ajoa. Voit ottaa
kayttoon jatkuvan automatisoidun varmuuskopioinnin, joka tallentaa varmuuskopiot
tallennuslaitteeseen tai NAS-jarjestelmaan.

* Maintenance (Yllapito) — Paikallispalvelin ei vaadi mitaan muuta yllapitoa kuin sen, etta kayttaja

suorittaa tietojen varmuuskopioinnin. VeriSeq NIPT Assay Softwaren ja paikallispalvelimen
paivitykset toimittaa llluminan tekninen tuki.

Tietojen arkistoiminen

Tietoja syote- ja tuotoshakemistojen arkistoimisesta saat toimipaikkasi IT-arkistointikdytanndsta.
VeriSeq NIPT Assay Software valvoo syotehakemistossa kaytettavissa olevaa levytilaa ja ilmoittaa
kayttajille sahkopostitse, kun kaytettavissa oleva tallennuskapasiteetti on alle 1 Tt.

Ald kayta paikallispalvelinta tietojen sailyttdmiseen. Siirr tiedot paikallispalvelimeen ja arkistoi ne
aikataulun mukaisesti sdanndllisesti.
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Tavallinen cfDNA-analyysin tyonkulun mukainen sekvensointiajo, joka tehdaan uuden sukupolven
sekvensointilaitteella, vaatii 25-30 Gt levytilaa. Todellinen ajon kansiokoko maaraytyy lopullisen
klusteritiheyden mukaan.

Arkistoi tietoja vain, kun jarjestelma on kayttamattomana eika analyyseja tai sekvensointiajoja ole
kaynnissa.

Palvelinasemien yhdistaminen

Paikallispalvelimessa on kolme kansiota, jotka voidaan yksi kerrallaan yhdistaa mihin tahansa
tietokoneeseen, jossa on Microsoft Windows:

* input (syote) - Yhdistetdan sekvensointitietojen kansioita varten. Kayta tietokonetta, joka on
yhdistetty sekvensointijarjestelmaan. Maarita sekvensointijarjestelma virtauttamaan tiedot input
(syote) -kansioon.

* output (tuotos) — Yhdistetaan palvelinanalyysien ja analyysiprosessin raportteja varten.

* backup (varmuuskopio) — Yhdistetaan tietokantojen varmuuskopiotiedostoja varten.

HUOMAUTUS Vain aktiivisilla huoltoinsindoreilla ja jarjestelmanvalvoijilla on oikeus yhdistaa
palvelinasemia.

Yhdista kansiot seuraavasti:

1. Kirjaudu tietokoneeseen, joka on paikallispalvelimen aliverkossa.

2. Napsauta Computer (Tietokone) -kohtaa hiiren kakkospainikkeella ja valitse Map network drive
(Yhdista verkkoasema).
Valitse avattavasta Drive (Asema) -luettelosta kirjain.

4. Kirjoita Folder (Kansio) -kenttaan \\<VeriSeq Onsite Server v2 IP address>\<folder name>.
Esimerkiksi: \\10.50.132.92\input.

5. Anna VeriSeq NIPT Assay Software v2 -kayttajanimi ja -salasana (aktiivisena jarjestelmanvalvojana).
Onnistuneesti yhdistetyt kansiot nakyvat nyt tietokoneen kansioina. Jos jarjestelmanvalvojan rooli,
aktiivinen tila tai salasana vaihtuu, yhdistetyn palvelimen aktiivinen yhteys katkeaa.

Onnistuneesti yhdistetyt kansiot nakyvat nyt tietokoneen kansioina.

HUOMAUTUS Paikallisen aseman yhdistamismaaritys perustuu Server Message Block (SMB) -
protokollaan. Ohjelmisto tukee talla hetkellda SMB2-versiota ja sitd uudempia.
Palvelin edellyttda SMB-allekirjoitusta. Ota kayttodn nama versiot laitteissa
(kannettava tietokone tai tydasema), joille teet yhdistamismaarityksen.
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Palvelimen kaynnistaminen uudelleen

HUOMAUTUS Vain aktiivisilla huoltoinsindoreilla ja jarjestelmanvalvoijilla on oikeus kaynnistaa

palvelin uudelleen.

Voit kdynnistaa palvelimen uudelleen seuraavasti:

1.
2.

Valitse avattavasta Settings (Asetukset) -luettelosta Reboot Server (Kaynnista palvelin uudelleen).
Kaynnista jarjestelma uudelleen valitsemalla Reboot (Kadynnista uudelleen) tai poistu kdynnistamatta
uudelleen valitsemalla Cancel (Peruuta).

Anna palvelimen sammuttamisen syy.

Syy kirjataan lokiin vianmaaritystarkoitusta varten.

Zﬁﬁ VAROITUS

Sekvensointiajo tai ndytteenvalmistelu ei saa olla aktiivisena uudelleenkaynnistyksen aikana.
Jos on, tietoja voidaan menettaa. Jarjestelman kaynnistyminen uudelleen voi kestaa useita
minuutteja. Ota uudelleenkdynnistys huomioon laboratoriotoimesi suunnittelussa.

Palvelimen sammuttaminen

HUOMAUTUS Vain huoltoinsindoreilla ja jarjestelmanvalvojilla on oikeus sammuttaa palvelin.

Voit sammuttaa paikallispalvelimen seuraavasti:

1.
2.

Valitse avattavasta Settings (Asetukset) -luettelosta Shut Down Server (Sammuta palvelin).
Sammuta paikallispalvelin valitsemalla Shut Down (Sammuta) tai poistu sammuttamatta valitsemalla
Cancel (Peruuta).

Anna paikallispalvelimen sammuttamisen syy.

Syy kirjataan lokiin vianmaaritystarkoitusta varten.

Zﬁx VAROITUS

Sekvensointiajo tai naytteenvalmistelu ei saa olla aktiivisena palvelinta sammutettaessa.
Muutoin seurauksena voi olla tietojen menettaminen.

Odottamattomasta virrankatkaisusta palautuminen

Virtakatkostilanteessa tai jos kayttaja on katkaissut laitteen virran analysointiajon aikana vahingossa,
jarjestelma toimii seuraavasti:

VeriSeq NIPT Assay Software kaynnistyy automaattisesti uudelleen, kun laitteeseen kytketaan
uudelleen virta.
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* Analysointiajon epdonnistuminen havaitaan ja ajo ldhetetaan uudelleen jonoon odottamaan
kasittelya.

* Tuotos luodaan, kun analysointi paattyy onnistuneesti.

HUOMAUTUS Jos analysointi epaonnistuu, VeriSeq NIPT Assay Software sallii jarjestelman
lahettaa ajon uudelleen analysoitavaksi enintddn kolme kertaa.

Ymparistokysymykset

Paikallispalvelinta kaytettaessa huomioitavat ympariston lampatilat ovat seuraavassa taulukossa.

Korkeus Ympaériston lampotila, kun Ympariston lampéatila, kun ei
merenpinnasta kaytossa kaytossa

Merenpinnan taso 10-40 °C 0-60°C

Yli3000m 0-30°C -10...50 °C

Tietoja elektronisten laitteiden havittamista direktiivin sahko- ja elektroniikkalaiteromusta (WEEE) ja
saaddsten mukaisesti on llluminan verkkosivustossa osoitteessa https://support.illumina.com/weee-
recycling.html.

Asiakirjanro 1000000067940 v08 FIN
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Laadunvalvonnan mittarit

Kvantifioinnin laadunvalvonnan mittarit ja raja-
arvot

Mittari Kuvaus Alaraja Ylaraja Selitys
standard_r_ Standardikdyramallin 0,980 - Standardikayramallit,
squared korrelaatiokerroin. joiden lineaarisuus

log-log-tilassa on
heikko, eivat ennusta
todellisia
naytepitoisuuksia
luotettavasti.

standard_slope Standardikdyramallin 0,95 1,15 Standardikayramallit,
kaarevuus. jotka kaartuvat
odotettujen
suorituskykykaistojen
ulkopuolelle, eivat ole
luotettavia malleja.

ccn_library_pg_ul Naytteen suurin - 1000 pg/pl  Kun naytteiden
sallittu pitoisuus. lasketut DNA-
pitoisuudet ylittavat
maaritykset, kyseessa
on liiallinen genomisen
DNA:n kontaminaatio.

median_ccn_pg_ul Eran kaikkien 16 pg/pl - Oikeankokoisessa
ndytteiden sekvensointipoolissa
pitoisuusarvojen ei voi olla liian montaa
laskettu keskiarvo. erittain paljon

laimennettua naytetta.
Jos erd sisaltdaa monta
laimennettua naytetts,
se tarkoittaa, etta
naytteiden
valmisteluprosessi on
epaonnistunut.
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Sekvensoinnin laadunvalvonnan mittarit ja
raja-arvot

Mittari

cluster_
density

pct_pf

prephasing

phasing

predicted_
aligned_
reads

Kuvaus Alaraja

Sekvensoinnin
klusteritiheys.

Puhtaus- =250 %
suodattimen

l[apaisevien

readien

prosenttiosuus.

Prephasing- -
fraktio.

Phasing-fraktio. -

Yksil6llisesti =4 000000
maaritettyjen

fragmenttien

arvioitu maara

yhdessa

naytteessa

keskimaarin.

Asiakirjanro 1000000067940 v08 FIN
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152 000/mm?

Ylaraja

338 000/mm?

=0,003

< 0,004

Selitys

Virtauskyvetti, jonka
klusteritiheys on pieni,
ei tuota tarpeeksi
readeja. Liian suuren
klusteritiheyden
virtauskyvetit
tuottavat yleensa
huonolaatuisia
sekvensointietoja.

Virtauskyveteissa,
joiden %PF-arvo on
erittain alhainen,
saattaa olla
epanormaali
emasedustus, ja ne
ennakoivat usein
ongelmia PF-
readeissa.

Empiirisesti optimoidut
suositukset VeriSeq
NIPT Solution v2:ta
varten.

Empiirisesti optimoidut
suositukset VeriSeq
NIPT Solution v2:ta
varten.

Maaritetaan
pienimpana havaittuna
NES-maarana
normaali-
populaatiosta.
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Jarjestelmaraportit

Johdanto

VeriSeq NIPT Assay Software luo seuraavat raporttien luokat:
* Tulos- jailmoitusraportit.

* Prosessiraportit.

Raportti voi olla tietoraportti tai toimia edellyttava raportti.

* Tietoraportti — Prosesseihin liittyva raportti, joka sisaltaa tietoja analysoinnin edistymisesta ja jonka
avulla voidaan vahvistaa jonkin tietyn vaiheen valmistuminen. Raportissa on myds laadunvalvonnan
tulostietoja ja tunnistenumeroita.

* Toimia edellyttava raportti — Asynkroninen raportti, jonka kdynnistaa jarjestelman tapahtuma tai
kayttajan toimenpide, joka edellyttaa kayttajalta toimia.

Tassa osassa kuvataan kukin raportti ja esitetdan raporttien tiedot LIMS-integrointia varten.

Tuotostiedostot

VeriSeq NIPT Assay Software -raportit luodaan paikallispalvelimen sisdiseen kiintolevyasemaan, joka on
yhdistetty kdyttdjan asemaan "vain luku” -muotoisena Output (Tuotos) -nimisena kansiona. Kunkin
luotavan raportin yhteyteen luodaan vastaava vakiomuotoinen MD5-tarkistussummatiedosto, jonka
avulla tarkistetaan, ettei tiedostoa ole muokattu.

Kaikki raportit ovat sarkaineroteltuja tekstitiedostoja. Voit avata raportit milla tahansa tekstieditorilla tai
taulukkomuotoisia tietoja tukevalla ohjelmalla, kuten Microsoft Excel® -ohjelmalla.

Raporttien tiedostorakenne

VeriSeq NIPT Assay Software tallentaa raportit maarattyyn rakenteeseen Output (Tuotos) -kansioon.
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Kuva 4 VeriSeq NIPT Assay Software -raporttien kansiorakenne

Output Baich Name MpTl ; Supp&wﬂlam?m'aw Sample |
(Tuotos)  (Erannim)  SECEEE - NEme Em
- fpoclia) | mitatoint])
: Sipplementary | Sample

ey | MIPT-raporiti | _ Report Canuellatmi
— (pockB) | | (Taydentava | [NEytteen |
s Craportti) © Peltsmne)

(pecli B}

Input Pool Retest
(Syote) |
uudalleentestauspyynts)
Backup
(Varmuuskopio)

Raportti luodaan, kun prosessi
valmistuu onnistuneesti

T peruutus/mitdtdinti

| | | [ |
Sateh LB | | ol pepor| | Sequenceig Enaysis Satal o
Initiation Sample riti) Report [Failure Invalidation
(Eran (Kigasion {pooliA)  [S=k mtirapont) inain (Eran mitstdint;
kaynnistys) né)ﬁnlr‘apor‘lﬂ;u g i & Lpurilli A} Cwiteraportti)
R'-""’"J‘ Pool Report Sequencing

2 {Poofiraportti) Fepart
(Kirjaston o s . 2 = .
ea .l. ) -tp-uuh.B} {Bﬂwﬂ E‘If"lﬁ'_‘.'
Librany
Labware
(Kifasten
|sbware-raportti)
|
Library
Quant
{Kaston
kmﬁd;’-f.-‘rap&n';
Library
Process Log .
{Kiaston_|
prosessiloki)

VeriSeq NIPT Assay Software tallentaa raportit Batch Name (Eran nimi) -kansioon seuraavassa

jarjestyksessa:

* Paakansio (Batch Name (Erdn nimi) -kansio) — Sisaltaa raportit, jotka sisdltavat tuloksia tai jotka
littyvat LIMS-jarjestelman luomiin sahkoposti-ilmoituksiin. Lisatietoja on kohdassa Tulos- ja

ilmoitusraportit sivulla 54.

* ProcessLogs (Prosessilokit) -kansio — Sisaltaa prosessiin liittyvat raportit. Lisatietoja on kohdassa

Prosessiraportit sivulla 73.

Kaikkien raporttien luettelo on kohdassa Jéarjestelméaraporttien yhteenveto sivulla 50.
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Jarjestelmaraporttien yhteenveto

Raportin nimi

NIPT Report (NIPT-raportti)
sivulla 54

Supplementary Report (Tadydentéava
raportti) sivulla 65

Sample Invalidation Report
(Naytteen mitatdintiraportti)
sivulla 71

Sample Cancellation Report
(Naytteen peruuttamisraportti)
sivulla 72

Pool Retest Request Report (Poolin
uudelleentestauspyyntoraportti)
sivulla 73

Batch Initiation Report (Erén
kadynnistysraportti) sivulla 73

Batch Invalidation Report (Erén
mitatdintiraportti) sivulla 74

Library Sample Report (Kirjaston
nédyteraportti) sivulla 75

Raportin
tyyppi
Toimia
edellyttava

Toimia
edellyttava

Toimia
edellyttava

Toimia
edellyttava

Toimia
edellyttava

Tieto

Tieto

Tieto

Raportin yksikko

Pooli/virtauskyvetti

Pooli/virtauskyvetti

Nayte

Nayte

Pooli

Era

Era

Era

Raportin tiedostonimen muoto

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

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

<batch_name>_<sample_barcode>_sample_
invalidation_report_<YYYYMMDD_hhmmss>.tab

<batch_name>_<sample_barcode>_sample_
cancellation_report_<YYYYMMDD_hhmmss>.tab

<batch_name>_<pool_type>_pool_retest_
request_<YYYYMMDD_hhmmss>.tab

ProcesslLogs/<batch_name>_batch_initiation_
report_<YYYYMMDD_hhmmss>.tab

ProcesslLogs/<batch_name>_batch_invalidation
report_<YYYYMMDD_hhmmss>.tab

ProcessLogs/<batch_name>_library_sample_
report_<YYYYMMDD_hhmmss>.tab
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Raportin nimi
Library Reagent Report (Kirjaston

reagenssiraportti) sivulla 76

Library Labware Report (Kirjaston
labware-raportti) sivulla 77

Library Quant Report (Kirjaston
kvantifiointiraportti) sivulla 78

Library Process Log (Kirjaston
prosessiloki) sivulla 78

Pool Report (Pooliraportti) sivulla 80

Pool Invalidation Report (Poolin
mitatointiraportti) sivulla 80

Sequencing Report
(Sekvensointiraportti) sivulla 81

Analysis Failure Report (Analysoinnin
virheraportti) sivulla 82

Raportin
tyyppi
Tieto
Tieto
Tieto
Tieto

Tieto

Tieto

Tieto

Tieto

Raportin yksikko

Era

Era

Era

Era

Pooli

Pooli

Pooli/virtauskyvetti

Pooli/virtauskyvetti

Raportin tiedostonimen muoto

ProcesslLogs/<batch_name>_library_reagent_
report_<YYYYMMDD_hhmmss>.tab

ProcessLogs/<batch_name>_library_labware_
report_<YYYYMMDD_hhmmss>.tab

ProcesslLogs/<batch_name>_library_quant_
report_<YYYYMMDD_hhmmss>.tab

ProcesslLogs/<batch_name>_library_process_
log.tab

ProcessLogs/<batch_name>_<pool_barcode>_

pool_report_<YYYYMMDD_hhmmss>.tab

ProcessLogs/<batch_name>_<pool_barcode>_

pool_invalidation_report_<YYYYMMDD_
hhmmss>.tab

ProcesslLogs/<batch_name>_<pool_type>_

<pool_barcode>_<flowcell>_sequencing_report_

<YYYYMMDD_hhmmss>.tab

ProcesslLogs/<batch_name>_<pool_barcode>_

analysis_failure_report_<YYYYMMDD_
hhmmss>.tab
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Raportteja luovat tapahtumat

Raportti
NIPT Report (NIPT-
raportti)

Supplementary Report
(Taydentava raportti)

Sample Invalidation
(Naytteen mitatointi)

Sample Cancellation
(Naytteen peruuttaminen)

Pool Retest Request
(Poolin
uudelleentestauspyynto)

Batch Initiation (Eran
kaynnistys)

Batch Invalidation (Eran
mitatointi)

Library Sample (Kirjaston
nayteraportti)

Kuvaus

Sisaltaa kaikki onnistuneen analysointiajon lopulliset tulokset.

Sisaltda onnistuneen analysointiajon taydentavat tulokset.

Sisaltaa mitatdéidyn naytteen tiedot.
Sisaltda peruutetun naytteen tiedot.

lImaisee, ettd nykyisesta erasta voidaan luoda toinen pooli.
Sisaltaa poolin uudelleentestauksen tilaa koskevat tiedot.

lImaisee, ettd uuden eran kasittely aloitettiin.

Sisaltaa tiedot mitatoidysta kayttajan kaynnistamasta erasta.

Nayttaa eran kaikkien naytteiden luettelon.

Tapahtuma, joka luo raportin

» Sekvensointiajon analysointi
paattyy.

» Sekvensointiajon analysointi

paattyy, ja NIPT-raportti on
valmis.

o Kayttaja mitatoi naytteen.

o Kayttaja peruuttaa naytteen.

o Kayttaja mitatdi poolin.

o Kayttdja kaynnistaa uuden
eran.

o Erd mitatoidaan.

o Era mitatoidaan.

« Kirjaston valmistelu-
menetelma paattyy.

o Eran kvantifiointi hylataan.
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Raportti

Library Reagent (Kirjaston
reagenssiraportti)

Library Labware (Kirjaston
labware-raportti)

Library Quant (Kirjaston
kvantifiointiraportti)

Library Process Log
(Kirjaston prosessiloki)

Pool (Pooli)
Pool Invalidation (Poolin
mitatdinti)

Sequencing (Sekvensointi)

Analysis Failure
(Analysoinnin
virheraportti)

Kuvaus

Sisaltaa kirjaston kasittelyn reagenssitiedot.

Sisaltaa kirjaston kasittelyn labware-tiedot.

Sisaltaa kirjaston kvantifioinnin testitulokset.

Sisaltaa kirjaston kasittelyn aikana suoritetut vaiheet.

Sisaltaa naytteiden poolauksen maarat.

Sisaltaa tiedot mitatoidysta kayttajan kaynnistamasta
poolista.

Sisaltaa sekvensoinnin laadunvalvontatulokset.

Sisaltda epaonnistuneen poolin analysointitiedot.

Tapahtuma, joka luo raportin

o Erd mitatdidaan.

 Kirjaston valmistelu-
menetelma paattyy.

o Eran kvantifiointi hylataan.

o Erd mitatdidaan.

« Kirjaston valmistelu-
menetelma paattyy.

» Eran kvantifiointi hylataan.

o Erd mitatdidaan.

 Kirjaston valmistelu-
menetelma paattyy.

o Eran kvantifiointi hylataan.

o Erd mitatdidaan.

« Kirjaston valmistelu-
menetelma paattyy.

» Eran kvantifiointi hylataan.

o Eran prosessi paattyy.

o Poolausmenetelma paattyy.

o Kayttaja mitatdi poolin.

o Sekvensointi lapaisee
laadunvalvonnan.
o Sekvensointi hylataan.

o Sekvensointi aikakatkaistaan.

» Sekvensointiajon analysointi
epaonnistuu.

T Kayttaja mit4tsi poolin kelvollisesta erdstd, jonka poolien maara ei ole ylittanyt sallittua enimmaismaara.
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Tulos- ja ilmoitusraportit

NIPT Report (NIPT-raportti)

VeriSeq NIPT Assay Software v2:n NIPT-raportti sisaltaa kromosomiluokituksen tulokset muotoiltuna siten, etta jokaista poolin naytetta

kohden yhdella rivilla on yksi nayte.

Sarake

batch_name

sample_
barcode

sample_
type

Kuvaus

Eran nimi.

Naytteen yksil6llinen
viivakoodi.

Naytetyypin tiedot, jotka
saadaan
naytteenottopaikasta tai
laboratoriossa
tydskentelevalta
kayttajalta. Maarittaa
aneuploidialuokituksen,
tiedon aneuploidiasta ja
laadunvalvonnan ehdot.

Esiasetetut arvovaihtoehdot

Ei sovellu.

Ei sovellu.

Jokin seuraavista:

 Singleton (Yksisikidinen) — Yksisikidinen
raskaus.

o Twin (Kaksisikidinen) — Kaksosraskaus.

» Control (Kontrolli) - Kontrollindyte, kun
sukupuoli ja aneuploidialuokitus tiedetaan.

o NTC - Kontrollindyte ilman mallia (ei DNA:ta).

» Not specified (Ei maaritetty) — Télle naytteelle
ei ole maaritetty naytteen tyyppia.

Tyyppi
teksti

teksti

enum

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

arvovaihto-
ehdoissa

ilmoitetut arvot.
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Sarake Kuvaus

sex_chrom Sukupuolikromosomi-

analyysi pyydetty.
Maarittaa
aneuploidialuokituksen
ja sukupuolikromosomi-
tietojen esitysmuodon.

screen_type Seulontatutkimuksen
tyyppi.

Sekvensoinnin
virtauskyvetin
viivakoodi.

flowcell

Esiasetetut arvovaihtoehdot

Jokin seuraavista:

* Yes (Kylla) - Pyydetaan tieto
sukupuolikromosomien aneuploidiasta ja
sukupuolesta.

» No (Ei) - Ei pyydeta tietoa
sukupuolikromosomien aneuploidiasta eika
sukupuolesta.

o SCA - Pyydetaan tieto sukupuolikromosomien
aneuploidiasta, mutta ei sukupuolesta.

» Not specified (Ei maaritetty) —
Sukupuolikromosomien raportointimaaritysta
ei ole tehty télle naytteelle.

NIPT-raportti ndyttaa arvot yes, no ja sca pienin

kirjaimin Kkirjoitettuina.

Jokin seuraavista:

o Basic (Perus) — Tutkitaan kromosomi
13, 18 tai 21.

« Genomewide (Koko genomi) — Tutkitaan koko
genomi.

» Not specified (Ei maaritetty) — Talle naytteelle
ei ole maaritetty seulontatutkimuksen tyyppia.

NIPT-raportti nayttaa arvot basic ja genomewide

pienin kirjaimin kirjoitettuina.

Ei sovellu.

Tyyppi

enum

teksti

teksti

Regex

Esiasetetuissa
arvovaihto-
ehdoissa

ilmoitetut arvot.

Esiasetetuissa
arvovaihto-
ehdoissa

ilmoitetut arvot.

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

class_sx

Kuvaus

Sukupuolikromosomien
aneuploidialuokitus.

Esiasetetut arvovaihtoehdot Tyyppi
Jokin seuraavista naytteen tyypin ja class_sx
sukupuolikromosomien raportointiasetuksen

mukaan:

ANOMALY DETECTED (POIKKEAVUUS
HAVAITTU) - katso anomaly_description-
kentasta poikkeavuustietoja.

NO ANOMALY DETECTED (POIKKEAVUUTTA
EI HAVAITTU) - ndyte negatiivinen, sukupuolta
ei raportoida.

NO ANOMALY DETECTED - XX
(POIKKEAVUUTTA EI HAVAITTU - XX) — ndyte
negatiivinen, sikidé naispuolinen.

NO ANOMALY DETECTED - XY
(POIKKEAVUUTTA EI HAVAITTU - XY) — ndyte
negatiivinen, sikid miespuolinen.

NOT REPORTABLE (EIl RAPORTOITAVISSA) -
ohjelma ei voinut raportoida
sukupuolikromosomitietoja.

NO CHR Y PRESENT (El Y-KROMOSOMIA) -
kaksosraskaus, Y-kromosomia ei havaittu.
CHR Y PRESENT (Y-KROMOSOMI ON) -
kaksosraskaus, Y-kromosomi havaittiin.
CANCELLED (PERUUTETTU) - kayttaja
peruutti naytteen.

INVALIDATED (MITATOITY) - ndyte ei
|apaissyt laadunvalvontaa, tai kayttaja mitatoi
naytteen.

NOT TESTED (EI TESTATTU) -
sukupuolikromosomia ei testattu.

Not applicable (Ei sovelleta) - luokitus ei
koske naytetta.

Regex

Esiasetetuissa
arvovaihto-
ehdoissa
ilmoitetut arvot.
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Sarake

class_auto

anomaly_
description

Kuvaus

Autosomien
aneuploidialuokitus.
lImaistaan ANOMALY
DETECTED
(POIKKEAVUUS
HAVAITTIIN), jos
valitussa
seulontatutkimuksen
tyypissa naytteessa
havaittiin poikkeavuus.

ISCN-tyylin merkkijono,
joka kuvailee kaikki
raportoitavat
poikkeavuudet. Jos
poikkeavuuksia on
useita, ne erotetaan

toisistaan puolipisteella.

Esiasetetut arvovaihtoehdot

Jokin seuraavista:

« ANOMALY DETECTED (POIKKEAVUUS
HAVAITTIIN) — autosomin
kromosomipoikkeavuus havaittiin.

« NO ANOMALY DETECTED (POIKKEAVUUTTA
El HAVAITTU) — autosomin poikkeavuutta ei
havaittu.

o CANCELLED (PERUUTETTU) - kayttaja
peruutti naytteen.

« INVALIDATED (MITATOITY) - néyte ei
|apaissyt laadunvalvontaa, tai kayttaja mitatoi
naytteen.

» Not applicable (Ei sovelleta) — luokitus ei
koske naytetta.

DETECTED: (HAVAITTU:), jonka jaljessa
puolipistein erotetut merkkijonot, jotka
ketjuttavat seuraavat muodot
kromosomijarjestyksessa:

(\+]-)[121?[0-9]

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

XO|XXX|XXY|XYY

tai NO ANOMALY DETECTED | not applicable |
INVALIDATED | CANCELLED (POIKKEAVUUTTA
EIHAVAITTU | ei sovelleta | MITATOITY |
PERUUTETTU).

Tyyppi
teksti

teksti

Regex

Esiasetetuissa
arvovaihto-
ehdoissa
ilmoitetut arvot.

Puolipistein
erotetut
merkkijonot ja
muut arvot, jotka
on kuvattu
osassa
Poikkeavuuksien
kuvauksen
sdannot

sivulla 61.
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NId 80A 076/90000000L olueliyelsy

8S

Sarake

qc_flag

Kuvaus

Laadunvalvonta-
analyysin tulokset.

Vain qc_flag-arvot
WARNING (VAROITUS)
ja PASS (HYVAKSYTTY)
raportoivat tuloksia.
Muut arvot eivat
raportoi.

Esiasetetut arvovaihtoehdot

Jokin seuraavista:

« PASS (HYVAKSYTTY)
WARNING (VAROITUS)

FAIL (HYLATTY)

CANCELLED (PERUUTETTU)
INVALIDATED (MITATOITY)
NTC_PASS (NTC_HYVAKSYTTY)

Tyyppi

enum

Regex

Esiasetetuissa
arvovaihto-
ehdoissa

ilmoitetut arvot.
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Sarake

qgc_reason

Kuvaus

Laadunvalvonnan
hylkayksen tai
varoituksen tiedot.

Esiasetetut arvovaihtoehdot

Jokin seuraavista:

NONE (El MITAAN) (Laadunvalvonnan tila =
PASS (HYVAKSYTTY))

MULTIPLE ANOMALIES DETECTED (USEITA
POIKKEAVUUKSIA HAVAITTIIN)
(Laadunvalvonnan tila = WARNING
(VAROITUS))

FAILED iFACT (HYLATTY iFACT)

DATA OUTSIDE OF EXPECTED RANGE
(TIEDOT ODOTETUN ALUEEN
ULKOPUOLELLA)

FRAGMENT SIZE DISTRIBUTION OUTSIDE OF
EXPECTED RANGE (FRAGMENTTIKOON
JAKAUTUMINEN ODOTETUN ALUEEN
ULKOPUOLELLA)

FLOWCELL DATA OUTSIDE OF EXPECTED
RANGE (VIRTAUSKYVETIN TIEDOT
ODOTETUN ALUEEN ULKOPUOLELLA)
FAILED TO ESTIMATE FETAL FRACTION
(SIKIOFRAKTION ARVIOINTI El ONNISTUNUT)
SEQUENCING DATA OUTSIDE OF EXPECTED
RANGE (SEKVENSOINTITIEDOT ODOTETUN
ALUEEN ULKOPUOLELLA)
UNEXPECTED DATA (ODOTTAMATTOMAT
TIEDOT)

NTC SAMPLE WITH HIGH COVERAGE (NTC-
NAYTE, SUURI KATTAVUUS)

CANCELLED (PERUUTETTU)

INVALIDATED (MITATOITY)

Tyyppi
teksti

Regex

Esiasetetuissa
arvovaihto-
ehdoissa
ilmoitetut arvot.

AAI - 3[yo uoisiwlafyo- ZA uonN|os 1dIN basuaA
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09

Sarake
ff

Kuvaus

Arvioitu sikiofraktio.

Esiasetetut arvovaihtoehdot

Sikion cfDNA:n prosenttiosuus pyoristettyna
[ahimpaan kokonaislukuun. Tulokset, jotka ovat
alle 1 %, esitetaan muodossa < 1 %.

Tyyppi
teksti

Regex

Ei sovellu.
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Poikkeavuuksien kuvauksen saannot

Jos VeriSeq NIPT Assay Software v2 -analyysi tunnistaa poikkeavuuden, NIPT-raportin anomaly_
description-kentassa nakyy arvo DETECTED (HAVAITTU) ja sen jaljessa tekstimerkkijono. Tama teksti
kuvailee kaikki raportoitavat poikkeavuudet International Standing Committee on Cytogenetic
Nomenclature (ISCN) -tyylin mukaisesti. Merkkijonossa on useita elementteja, jotka on erotettu
toisistaan puolipisteilla. Kukin elementti edustaa autosomin trisomiaa tai monosomiaa,
sukupuolikromosomin aneuploidiaa tai osittaista deleetiota tai duplikaatiota.

Trisomia- ja monosomiaelementit ilmaistaan seuraavasti: +<chr> ja -<chr>, joissa <chr> edustaa
kromosomin numeroa.

Esimerkiksi nayte, jossa on trisomia kromosomissa 5, esitetdan seuraavasti:
+5

Nayte, jossa on monosomia kromosomissa 6, esitetdan seuraavasti:
-6
Sukupuolikromosomien aneuploidiat ilmaistaan vakiomuotoisesti. Seuraavat ovat mahdollisia arvoja:
* XO-monosomia kromosomissa X.
*  XXX-trisomia kromosomissa X.
*  XXY - kaksi X-kromosomia miehilla.
* XYY -kaksi Y-kromosomia miehilla.

Osittaiset deleetiot tai duplikaatiot raportoidaan vain autosomien osalta, ja ne ndkyvat vain genomitason
seulontatutkimuksissa. Osittaisen deleetion tai duplikaation syntaksi on <type>(<chr>)(<start
band><end band>), jossa patevat seuraavat:

* <type> ontapahtuman tyyppi, joko del (deleetio) tai dup (duplikaatio).
* <chr> on kromosomin numero.

* <start band> on sytokaista, joka sisaltaa tapahtuman alun.

* <end band> on sytokaista, joka siséltaa tapahtuman lopun.

Esimerkiksi osittainen deleetio tai duplikaatio, jossa duplikaatio on kromosomin 19 sytokaistassa p13,
ilmaistaan seuraavasti:

dup (19) (p13.3,p13.2)
Anomaly_description-kenttaan sovelletaan neljaa jarjestamissaantoa:

1. Elementit jarjestetaan kromosominumeron mukaan riippumatta siita, onko kyseessa koko
kromosomi vai osittainen deleetio tai duplikaatio. Mahdollinen sukupuolikromosomien aneuploidia
nakyy viimeisena.

2. Saman kromosomin poikkeavuuksien osalta taydet kromosomianeuploidiat esitetaan ennen
osittaisia deleetioita tai duplikaatioita.

3. Jos samassa kromosomissa on osittaisia deleetioita tai duplikaatioita, deleetiot esitetdan ennen
duplikaatioita.

Asiakirjanro 1000000067940 v08 FIN 61
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4. Saman kromosomin samantyyppiset osittaiset deleetiot tai duplikaatiot jarjestetaan aloitusemaksen
mukaan, kuten Supplementary Report (Taydentava raportti) -raportissa esitetaan.

HUOMAUTUS Genomewide-tutkimuksessa ohjelmisto voi ilmoittaa aneuploidian ja osittaisen
deleetion tai duplikaation samaan kromosomiin vaikuttavana. Jos saadaan tama
tulos, taydentavasta raportista I6ytyy muita mittareita tulkinnan avuksi.

Asiakirjanro 1000000067940 v08 FIN 62
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Laadunvalvonnan syyilmoitukset

NIPT-raportin gc_reason-sarake nayttaa laadunvalvonnan hylkayksen tai varoituksen tiedot, kun
analyysin tulokset ovat odotetun alueen ulkopuolella jonkin analysoinnissa kaytetyn laadunvalvonnan

mittarin osalta. Laadunvalvonnan hylkdysten seurauksena on, etta mitaan NIPT-raportin kenttia class_

auto, class_sx, anomaly_description ja ff vastaavia kromosomianeuploidiatietoja, sukupuolta,
taydentavan raportin tuloksia tai arvioitua sikidfraktiota ei nayteta.

Laadunvalvonnan
syyilmoitus

FAILED iFACT (HYLATTY
iFACT)

DATA OUTSIDE OF
EXPECTED RANGE
(TIEDOT ODOTETUN
ALUEEN
ULKOPUOLELLA)

FRAGMENT SIZE
DISTRIBUTION OUTSIDE
OF EXPECTED RANGE
(FRAGMENTTIKOON
JAKAUTUMINEN
ODOTETUN ALUEEN
ULKOPUOLELLA)

FLOWCELL DATA
OUTSIDE OF EXPECTED
RANGE
(VIRTAUSKYVETIN
TIEDOT ODOTETUN
ALUEEN
ULKOPUOLELLA)

Kuvaus

Sikion aneuploidian maarittamisen
luotettavuustesti (iIFACT, individual Fetal
Aneuploidy Confidence Test) — Laadunvalvonnan
mittari, joka yhdistaa sikidéfraktioarvion ja ajon
kattavuuden mittarit sen maarittamiseksi, onko
jarjestelma tilastollisesti pateva antamaan tulosta
naytteesta.

Keskimaarainen poikkeama euploidisesta
kattavuudesta ei ole yhdenmukainen mallitietojen
jakautumisen kanssa. Syyna on mahdollisesti
kontaminaatio tai naytteen virheellinen kasittely.

Fragmenttikoon jakautuminen ei ole

yhdenmukainen mallitietojen jakautumisen kanssa.

Syyna on mahdollisesti kontaminaatio tai ndytteen
virheellinen kasittely.

Virtauskyvetin tiedot eivat ole yndenmukaisia
mallitietojen jakautumisen kanssa. Syyna on
mahdollisesti virhe virtauskyvetin asetuksissa.

Asiakirjanro 1000000067940 v08 FIN
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Suositeltu
toimenpide

Kasittele
nayte
uudelleen.

Kasittele
nayte
uudelleen.

Kasittele
nayte
uudelleen.

Kasittele
nayte
uudelleen.
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Laadunvalvonnan
syyilmoitus

FAILED TO ESTIMATE
FETAL FRACTION
(SIKIOFRAKTION
ARVIOINTI El
ONNISTUNUT)

SEQUENCING DATA
OUTSIDE OF EXPECTED
RANGE
(SEKVENSOINTITIEDOT
ODOTETUN ALUEEN
ULKOPUOLELLA)

UNEXPECTED DATA
(ODOTTAMATTOMAT
TIEDOT)

MULTIPLE ANOMALIES
DETECTED (USEITA
POIKKEAVUUKSIA
HAVAITTIIN)

NTC SAMPLE WITH
HIGH COVERAGE (NTC-
NAYTE, SUURI
KATTAVUUS)

CANCELLED
(PERUUTETTU)

INVALIDATED
(MITATOITY)

Kuvaus

Kelvollisen sikiofraktioarvion tuottaminen ei
onnistunut.

Sekvensointitiedot eivat ole yhdenmukaisia
mallitietojen jakautumisen kanssa. Syyna on
mahdollisesti kontaminaatio tai naytteen
virheellinen kasittely.

Raportti ilmoittaa laadunvalvonnan ongelmasta,
joka ei vastaa mitaan tassa taulukossa mainittua

syyta.

Naytteesta havaittiin vahintaan kaksi raportoitavaa
poikkeavuutta (mukaan lukien taydet
kromosomianeuploidiat ja CNV-tapahtumat).
Useiden poikkeavuuksien havaitseminen voi olla
merkki naytteen virheellisesta kasittelysta tai
jostakin harvinaisesta I0yddksesta, kuten
maternaalisesta maligniteetista.

Tama ilmoitus on varoitus. Se ei ilmaise
laadunvalvonnan hylkaysta. Tulokset raportoidaan,
jotta havaitut poikkeavuudet voidaan nahda. Nayte
on ehka kuitenkin kasiteltava uudelleen.

Suuri kattavuus havaittiin NTC-naytteessa (ei
odotettu DNA-materiaalia). Syyna on mahdollisesti
kontaminaatio tai naytteen virheellinen kasittely.

Kayttaja peruutti naytteen.

Kayttaja mitatoi naytteen.

Asiakirjanro 1000000067940 v08 FIN
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Suositeltu
toimenpide

Kasittele
nayte
uudelleen.

Sekvensoi
virtauskyvetti
uudelleen.

Ota yhteytta
[lluminan
tekniseen
tukeen.

Kasittele
nayte
uudelleen.

Kasittele
nayte
uudelleen.

Ei sovellu.

Ei sovellu.
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Supplementary Report (Taydentava raportti)

Taydentava raportti sisaltaa mittarien lisatietoja, jotka perustuvat eraan, naytteeseen tai alueeseen.
T&ssa raportissa kukin rivi edustaa yhta mittaria. Useat mittarit voivat kohdistua samaan eraan,
naytteeseen tai alueeseen.

Sarkainerotetussa tiedostossa on kuusi saraketta, jotka kuvataan seuraavassa taulukossa.

Sarake Kuvaus Tyyppi Regex

flowcell Virtauskyvetin viivakoodi. teksti ~a-zA-Z0-9_-1{1,36}$

batch_ Kyseessa olevan erdn nimi. teksti ~a-zA-Z0-9_-1{1,36}$%

name

sample_  Naytteen viivakoodi. teksti Ei sovelleta erakohtaisiin mittareihin.

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

region Joko koko kromosomi tai teksti Ei sovelleta erad- tai ndytekohtaisiin
kuvaus osittaisen deleetion mittareihin.
tai duplikaation alueesta. chr[12]?[0-9X] - koko kromosomialueen

mittaritietoihin.
(del|dup)\([12]2[0-9XIV\(((p|a) [0-91{1,2}
(\.[0-91{1,2})?){2}\) — osittaisen deleetion
tai duplikaation alueen mittaritietoihin.

metric_ Kuvatun mittarin nimi. teksti ~a-zA-Z0-9_-1{1,36}$%

name

metric_ Mittarin arvo. vaihtelee  Katso Taydentavan raportin mittarit
value sivulla 65.

Taydentavan raportin mittarit

Taydentava raportti sisaltaa tietoja seuraavista mittareista. Kutakin mittaria kaytetaan era-, nayte- tai
aluekohtaisena mittarina.

X-kromosomin mittarit nakyvat vain, jos valitset sukupuolikromosomiasetukseksi Yes (Kylla) tai SCA
(Sukupuolikromosomianeuploidia).

Arvovalit esitetddn vahimmais- ja enimmaisarvona, jotka ovat sulkeissa tai kulmasulkeissa. Sulkeet
ilmaisevat, etta raja-arvo ei sisally alueeseen. Kulmasulkeet ilmaisevat, etta raja-arvo sisaltyy
alueeseen. Inf on lyhenne daretdnta tarkoittavasta infinity-sanasta.

Asiakirjanro 1000000067940 v08 FIN
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Mittarin nimi

genome_
assembly

frag_size_dist

fetal_fraction

NCV_X

NCV_Y

number_of_
cnv_events

non_
excluded_
sites

Taajuus

Erakohtainen

Naytekohtainen

Naytekohtainen

Naytekohtainen

Naytekohtainen

Naytekohtainen

Naytekohtainen

Asiakirjanro 1000000067940 v08 FIN

IN VITRO -DIAGNOSTISEEN KAYTTOON.

Kuvaus

Koordinaattijarjestelma
sekvensointitietojen
kohdistusta ja
raportointialueiden
koordinaatteja varten. Aina
GRCh37 VeriSeq NIPT Solution
v2:ssa.

Erojen keskihajonta
todellisessa ja odotetussa
kumulatiivisten
fragmenttikokojen
jakautumisessa.

Raportoitu sikiofraktio.

X-kromosomin normalisoitu
kromosomiarvo.

Naytetaan vain, jos
sukupuolikromosomin
raportointiasetus sallii
nayttamisen. Muussa
tapauksessa mittarina nakyy
NOT TESTED (EI TESTATTU).

Y-kromosomin normalisoitu
kromosomiarvo.

Naytetdan vain, jos
sukupuolikromosomin
raportointiasetus sallii
nayttamisen. Muussa
tapauksessa mittarina nakyy
NOT TESTED (EI TESTATTU).

Naytteessa havaittujen
osittaisia deleetioita tai
duplikaatioita sisaltavien
alueiden maara.

Suodatuksen jalkeen jaljella
olevien, analyysiin
sisallytettavien readien maara.

Tyyppi

teksti

float

float

float

float

kokonaisluku

kokonaisluku

Regex tai
arvoalue

"GRCh37$%

(0, Inf)

0,1
(-Inf, Inf)

(-Inf, Inf)

(O, Inf)

(O, Inf)
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Mittarin nimi  Taajuus

region_ Aluekohtainen

classification

chromosome  Aluekohtainen
start_base Aluekohtainen
end_base Aluekohtainen

Asiakirjanro 1000000067940 v08 FIN
IN VITRO -DIAGNOSTISEEN KAYTTOON.

Kuvaus

Jarjestelman tekema
alueluokitus NIPT-raportin
anomaly_description-kentan
muotoa vastaavassa
muodossa.

Jos raportoitavaa sukupuoli-
kromosomipoikkeavuutta ei
havaittu, X-kromosomin
alueluokitus vastaa NIPT-
raportin class_sx-arvoa.
Arvovaihtoehdot (regex):
DETECTED (HAVAITTU): (\+]-)
[12]?[0-9]

DETECTED (HAVAITTU):
(del|dup)\([12]?[0-91\\(((p|a)
[0-91{1,2}(\.[0-91{1,2})?){2}\)
NO ANOMALY DETECTED
(POIKKEAVUUTTA EI
HAVAITTU)

DETECTED (HAVAITTU):
(XO|XXX|XXY|XYY)|NO
ANOMALY DETECTED
(POIKKEAVUUTTA EI
HAVAITTU) - XX|NO
ANOMALY DETECTED
(POIKKEAVUUTTA EI
HAVAITTU) - XY|NOT
REPORTABLE (El
RAPORTOITAVISSA)|CHR Y
PRESENT (Y-KROMOSOMI
ON)|CHR Y NOT PRESENT (EI
Y-KROMOSOMIA)

Kromosomin symboli.

Alueen ensimmainen emas.

Alueen viimeinen emas.

T ; Regex tai
yypp arvoalue
teksti Arvot
ilmoitetaan
kuvauksessa.
teksti chr[12]?[0-
9X]
kokonaisluku [1, Inf)
kokonaisluku [1, Inf)
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Mittarin nimi  Taajuus

start_ Aluekohtainen
cytoband

end_ Aluekohtainen
cytoband

region_size_ Aluekohtainen
mb

region_IIr_ Aluekohtainen
trisomy

Asiakirjanro 1000000067940 v08 FIN
IN VITRO -DIAGNOSTISEEN KAYTTOON.

Kuvaus

Alueen ensimmaisen emaksen
sytogeeninen kaista.

Alueen viimeisen eméaksen
sytogeeninen kaista.

Alueen koko megaemaksina.

Alueen trisomian
todennakdisyyssuhde (LLR,
Log-Likelihood Ratio). limaisee
trisomian todennakoisyytta
verrattuna todenndkdisyyteen,
ettd muutosta ei ole (disomia).
Trisomia maaritetdan, jos tama
LLR-arvo on suurempi kuin
ennalta madritetty raja-arvo.
Osittaisissa deleetioissa ja
duplikaatioissa tama mittari on
kaytdssa vain, jos tyyppina on
duplikaatio.

Muussa tapauksessa mittarina
nakyy not applicable (ei
sovelleta).

Tyyppi

teksti

teksti

float

float

Regex tai
arvoalue

(p|q)[0-91{1,2}

(\.[0-9]{1,2})?

(p|a)[0-91{1,2}

(\.[0-9]{1,2})?
(O, Inf)

(-Inf, Inf)
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Mittarin nimi  Taajuus
region_IIr_ Aluekohtainen
monosomy

Asiakirjanro 1000000067940 v08 FIN
IN VITRO -DIAGNOSTISEEN KAYTTOON.

Kuvaus Tyyppi

Alueen monosomian float
todennakdisyyssuhde (LLR,
Log-Likelihood Ratio). limaisee
monosomian todennakoisyytta
verrattuna todennakoisyyteen,
ettd muutosta ei ole (disomia).
Monosomia maaritetaan, jos
tdma LLR-arvo on suurempi
kuin ennalta maaritetty raja-
arvo.

Osittaisissa deleetioissa ja
duplikaatioissa tama mittari on
kaytossa vain, jos tyyppina on
deleetio. Muussa tapauksessa
mittarina nakyy not applicable
(ei sovelleta).

Mittarina nakyy NOT TESTED
(EI TESTATTU), jos
seulontatutkimustyypiksi
valitaan basic-tutkimus.

Regex tai
arvoalue

(-Inf, Inf)
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Mittarin nimi  Taajuus

region_t_stat_ Aluekohtainen
long_reads
region_ Aluekohtainen

mosaic_ratio

Asiakirjanro 1000000067940 v08 FIN
IN VITRO -DIAGNOSTISEEN KAYTTOON.

Kuvaus Tyyppi

Alueen t-tilastoarvo. float
T-tilastoarvo on ero
kattavuudessa alueen ja muun
genomin valilla verrattuna
naytteen variaatioon. Tama on
kohinasuhdemittari, joka
tallentaa alueen kattavuudessa
tapahtuvien muutosten
havaittavuuden. "long_reads"
ilmaisee, etta taman t-
tilastoarvon maarittamiseen
kaytetty kattavuus sisaltaa
kaikki analyysissa kaytetyt
fragmenttikoot.

T-tilastoarvoa kaytetaan
yhdessa naytteen arvioidun
sikiofraktion kanssa LLR-
arvojen tuottamiseen.

Aneuploidisen sikiomateriaalin  float
suhde. Tama mittari perustuu
alueen kattavuudesta johdetun
sikiofraktion ja naytteen
sikiofraktion valiseen
suhteeseen. Naytteissa, joissa
sikiofraktio on lahella nollaa,
mosaikismisuhteilla voi olla
negatiivisia arvoja, koska
laskennoissa kaytetty naytteen
sikiofraktioarvio vaihtelee.

Regex tai
arvoalue

(-Inf, Inf)

(-Inf, Inf)
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Mittarin nimi  Taajuus

region_ Aluekohtainen
mosaic_lIr_

trisomy

region_ Aluekohtainen
mosaic_lIr_

monosomy

Kuvaus

Trisomian
todennakdisyyssuhde (LLR,
Log-Likelihood Ratio), joka on
laskettu kayttamalla alueen
kattavuudesta johdettua
sikiofraktiota ndytteen
sikiofraktion asemesta.
Osittaisissa deleetioissa ja
duplikaatioissa tama mittari on
kaytdssa vain, jos tyyppina on
duplikaatio. Muussa
tapauksessa mittarina nakyy
not applicable (ei sovelleta).

Monosomian
todennakdisyyssuhde (LLR,
Log-Likelihood Ratio), joka on
laskettu kayttamalla alueen
kattavuudesta johdettua
sikiofraktiota naytteen
sikiofraktion asemesta.
Osittaisissa deleetioissa ja
duplikaatioissa tama mittari on
kaytossa vain, jos tyyppina on
deleetio. Muussa tapauksessa
mittarina nakyy not applicable
(ei sovelleta). Mittarina nakyy
NOT TESTED (EI TESTATTU),
jos seulontatutkimustyypiksi
valitaan basic-tutkimus.

T ; Regex tai
yypp arvoalue

float (-Inf, Inf)

float (-Inf, Inf)

Sample Invalidation Report (Naytteen mitatointiraportti)

Jarjestelmad luo jokaiselle mitatdidylle tai epaonnistuneeksi maaritetylle ndytteelle mitatointiraportin.

Sarake Kuvaus
batch_ Eran nimi.
name

Asiakirjanro 1000000067940 v08 FIN
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Tyyppi Regex
teksti ~a-zA-Z0-
9_-1{1,36}$
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Sarake

sample_
barcode
reason

operator

timestamp

Kuvaus

Mitatoidyn naytteen yksildllinen viivakoodi.
Kayttajan antama naytteen mitatoinnin syy.
Naytteen mitatoineen tai epaonnistuneeksi

maarittdneen operaattorin kayttajanimi.

Naytteen mitatodinnin paivamaara ja aika.

Sample Cancellation Report (Naytteen
peruuttamisraportti)

Jarjestelmad luo jokaiselle peruutetulle naytteelle peruuttamisraportin.

Sarake

batch_name
sample_
barcode
reason

operator

timestamp

Kuvaus

Eran nimi.

Peruutetun naytteen yksil6llinen
viivakoodi.

Kayttajan maarittama naytteen
peruuttamisen syy.

Naytteen peruuttaneen operaattorin
kayttajanimi.

Naytteen peruuttamispaivamaara ja -aika.

Asiakirjanro 1000000067940 v08 FIN
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Tyyppi Regex
teksti ~a-zA-Z0-
9_-1{1,36}$
teksti ~a-zA-Z0-
9_-1{1,36}$
teksti ~a-zA-Z0-
9_-1{1,36}$
ISO 8601
-aikaleima
Tyyppi Regex
teksti ~a-zA-Z0-9_-]
{1,36}$
teksti ~a-zA-Z0-9_-]
{1,36}$
teksti ~a-zA-Z0-9_-]
{1,36}$
teksti ~a-zA-Z20-9_ -]
{1,36}$
ISO 8601
-aikaleima
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Pool Retest Request Report (Poolin
uudelleentestauspyyntoraportti)

Uutta testausta varten tehty poolin testauspyyntdraportti iimaisee, etta mitatdity pooli voidaan poolata
uudelleen. Jarjestelma luo taman raportin, kun ensimmainen kyseisen poolityypin kahdesta
mahdollisesta sekvensointiajosta (poolista) on mitatoity.

Sarake Kuvaus Tyyppi Regex
batch_ Eran nimi. teksti ~a-zA-Z0-9_-]
name {1,36}$
pool_type  Poolin tyyppi. enum A|B|C|E
reason Kayttajan antama edellisen poolin teksti *Ma-zA-Z0-9_-]

mitatdinnin syy. {1,36}%
timestamp  Pyynndn paivamaara ja aika. ISO 8601

-aikaleima

Prosessiraportit

Tassa osiossa annetaan lisatietoja prosessiraporteista, joita VeriSeq NIPT Assay Software luo.

Batch Initiation Report (Eran kaynnistysraportti)

Jarjestelma luo erdn kdynnistysraportin, kun erd kdynnistetaan ja validoidaan onnistuneesti ennen
plasman eristamista. Raportti voidaan lahettaa laboratorion LIMS-jarjestelmaan merkiksi siita, etta era
on luotu, ja liittyvien ndytteiden luettelon toimittamiseksi jarjestelmaan.

Sarake Kuvaus Tyyppi Regex
batch_name Erdn nimi. teksti Aa-zA-Z0-9_-1{1,36}$%
sample_barcode Naytteen yksildllinen viivakoodi. teksti Aa-zA-Z0-9_-1{1,36}$%
sample_type Naytteen viivakoodin naytetyyppi. enum singleton | control |
twin | ntc
well Naytteen naytesyvennys. teksti ~a-zA-Z1{1,1}[0-9]
{1.2}$
assay Analyysin nimi. teksti *Ma-zA-Z0-9_-]
{1,700}$
Asiakirjanro 1000000067940 vO8 FIN 73

IN VITRO -DIAGNOSTISEEN KAYTTOON.
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Sarake

method_version

workflow_manager_
version

Kuvaus Tyyppi
Analyysin teksti
automatisointimenetelman versio.

Eraan liitetty Workflow Manager - teksti
versio.

Regex

VeriSeq NIPT v2
Assay
~a-zA-Z0-9._-]
{1,100}$

Batch Invalidation Report (Eran mitatointiraportti)

Jarjestelmad luo eran mitatointiraportin, kun era mitatéidaan tai epaonnistuu.

Sarake Kuvaus Tyyppi
batch_ Eran nimi. teksti
name

reason Kayttajan antama eran mitatoinnin syy.  teksti
operator Eran mitatdineen operaattorin teksti

nimikirjaimet.

timestamp  Erdn mitatdinnin pdivamaara ja aika. ISO 8601

-aikaleima

Asiakirjanro 1000000067940 v08 FIN
IN VITRO -DIAGNOSTISEEN KAYTTOON.

Regex
~a-zA-Z0-9_-]
{1,36}$
~a-zA-Z0-9_-]
{1,36}$
*a-zA-Z0-9_-]
{1,36}$
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Library Sample Report (Kirjaston nayteraportti)

Jarjestelma luo kirjaston nayteraportin, kun era epaonnistuu tai mitatéidaan tai kun kirjasto tai
kvantifiointi on suoritettu onnistuneesti.

Sarake

batch_name

sample_barcode

gc_status

qgc_reason

starting_volume

index

cen_library_pg_ul

plasma_isolation_
comments

cfdna_extraction_
comments
library_prep_
comments

quantitation
comments

Kuvaus

Eran nimi.

Naytteen yksil6llinen viivakoodi.

Naytteen tila sen jalkeen, kun analyysivaiheet
on suoritettu.

Laadunvalvonnan tilan syy.

Verinayteputken alkukoko millilitroina plasman
eristamisen aikana.

Naytteeseen liittyva indeksi.

Kirjaston pitoisuus (pg/ul).

Kayttajan kommentit plasman eristamisen
yhteydessa (vapaa teksti).

Kayttajan kommentit cfDNA:n erottamisen
yhteydessa (vapaa teksti).

Kayttajan kommentit kirjaston valmistelun
yhteydessa (vapaa teksti).

Kayttajan kommentit kvantifioinnin yhteydessa
(vapaa teksti).

Asiakirjanro 1000000067940 v08 FIN
IN VITRO -DIAGNOSTISEEN KAYTTOON.

Tyyppi
teksti

teksti

enum

teksti

float

teksti

float

teksti

teksti

teksti

teksti

pass | fail

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

75



VeriSeq NIPT Solution v2 -ohjelmiston ohje - IVD

Library Reagent Report (Kirjaston reagenssiraportti)

Jarjestelma luo kirjaston reagenssiraportin, kun era epaonnistuu tai mitatdidaan tai kun kirjasto tai
kvantifiointi on suoritettu onnistuneesti.

Sarake

batch_
name

process

reagent_
name

lot (erd)
expiration_
date

operator

initiated

Kuvaus

Eran nimi.

Prosessin nimi muodossa PROSESSI:aliprosessi.

Arvovaihtoehdot:

« ISOLATION (ERISTAMINEN) - batch_validation,
prespin, postspin, data_transact.

o EXTRACTION (EROTTAMINEN) - setup,
chemistry, data_transact.

o LIBRARY (KIRJASTO) - setup, chemistry, data_
transact, complete.

* QUANT (KVANTIFIOINTI) — setup, build_
standards, build_384, analysis, data_transact.

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

Reagenssin nimi.

Reagenssin viivakoodi.
Vanhenemispdivamaara valmistajan
maarittdmassa muodossa.

Operaattorin kayttajanimi.

Reagenssin kaynnistysaikaleima.

Asiakirjanro 1000000067940 v08 FIN
IN VITRO -DIAGNOSTISEEN KAYTTOON.

Tyyppi
teksti

teksti

teksti

teksti

teksti

teksti

ISO 8601
-aikaleima

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

~a-zA-Z0-9_
-1{1,36}$
*Ma-zA-Z0-9_
-1{1,36}$
*a-zA-Z0-9:/_
-1{1,100}$
~a-zA-Z0-9_
-1{1,36}3%
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Library Labware Report (Kirjaston labware-raportti)

Jarjestelma luo kirjaston labware-raportin, kun era epaonnistuu tai mitatéidaan tai kun kirjasto tai
kvantifiointi on suoritettu onnistuneesti.

Sarake Kuvaus Tyyppi Regex

batch_name Eran nimi. teksti ~a-zA-Z0-9_-]
{1,36}%

labware_name Labware-nimi. teksti ~a-zA-Z0-9 _-]
{1,36}%

labware_ Labware-viivakoodi. teksti ~a-zA-Z20-9 _-]

barcode {1,36}%

initiated Labwaren ISO 8601

kaynnistysaikaleima. -aikaleima

Asiakirjanro 1000000067940 v08 FIN
IN VITRO -DIAGNOSTISEEN KAYTTOON.
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Library Quant Report (Kirjaston kvantifiointiraportti)

Jarjestelma luo kirjaston kvantifiointiraportin, kun kvantifiointi on suoritettu onnistuneesti.

Sarake

batch_name

quant_id

instrument

standard_r_
squared

standard_
intercept

standard_slope

median_ccn_pg_

ul

gc_status

qgc_reason

initiated

Kuvaus

Eran nimi.

Numeerinen tunnus.
Kvantifiointilaitteen nimi (vapaa
teksti).

Korrelaatiokerroin.

Leikkauspiste.

Kaarevuus.

Naytteiden pitoisuuden mediaani.

Kvantifioinnin laadunvalvonnan
tila.

Hylkayksen syyn (jos on) kuvaus.

Kvantifioinnin
kaynnistysaikaleima.

Tyyppi Regex

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

pitka

teksti *a-zA-720-9_-]
{1,36}%

float

float

float

float

enum pass | fail

teksti *a-zA-720-9_-]
{1,36}%

ISO 8601

-aikaleima

Library Process Log (Kirjaston prosessiloki)

Jarjestelma luo kirjaston prosessilokin jokaisen eraprosessin aloituksen, lopetuksen tai epaonnistumisen
yhteydessa, eran epaonnistumisen tai mitatéinnin yhteydessa ja analyysin paatyttya (luodaan
poolikohtaisesti).

Sarake Kuvaus Tyyppi Regex

batch_ Eran nimi. teksti ~a-zA-Z0-9_-]

name {1,36}$
Asiakirjanro 1000000067940 vO8 FIN 78
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Sarake

process

operator

instrument

started

finished

status

Kuvaus

Erdprosessin nimi muodossa
PROSESSI:aliprosessi. Arvovaihtoehdot:
ISOLATION (ERISTAMINEN) - batch_
validation, prespin, postspin, data_transact.
EXTRACTION (EROTTAMINEN) — setup,
chemistry, data_transact.

LIBRARY (KIRJASTO) - setup, chemistry, data_

transact, complete.

QUANT (KVANTIFIOINTI) — setup, build_
standards, build_384, analysis, data_transact.
POOLING (POOLAUS) —analysis, setup,
pooling, data_transact, complete.

Operaattorin nimikirjaimet.

Laitteen nimi.

Eraprosessin alkamispaivamaara ja -aika.
Eraprosessin paattymisen tai epaonnistumisen

paivamaara ja aika.

Nykyinen era.

Asiakirjanro 1000000067940 v08 FIN
IN VITRO -DIAGNOSTISEEN KAYTTOON.

Tyyppi
teksti

teksti

teksti

ISO 8601
-aikaleima

ISO 8601
-aikaleima

enum

Regex

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

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

completed | failed
| started | aborted
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Pool Report (Pooliraportti)

Jarjestelma luo pooliraportin, kun kirjasto on suoritettu onnistuneesti tai kun era epaonnistuu tai se
mitatdidaan, jos tapahtuma ajoittuu ajankohtaan, jolloin poolaus on aloitettu.

Sarake Kuvaus Tyyppi Regex
batch_name Erdn nimi. teksti ~a-zA-Z0-9_-]
{1,36}$
sample_ Naytteen yksil6llinen viivakoodi. teksti *Ma-zA-Z0-9_-]
barcode {1,36}$
pool_barcode Naytteeseen liitetty poolin viivakoodi. teksti *a-zA-Z0-9_-]
{1,36}$
pool_type N&ytteeseen liitetty poolin tyyppi. enum A|B|C|E
pooling_ Poolausmaara (pl). float
volume_ul
pooling_ Kayttajan kommentit poolauksen yhteydessa teksti *a-zA-Z0-9_-]
comments (vapaa teksti). {1,512}$

Pool Invalidation Report (Poolin mitatointiraportti)

Jarjestelma luo poolin mitatdintiraportin, kun pooli mitatoidaan.

Sarake Kuvaus Tyyppi Regex
batch_ Erdn nimi. teksti ~a-zA-Z0-9_-]
name {1,36}$
pool_ Mitatoidyn poolin viivakoodi. teksti *Ma-zA-Z0-9_-]
barcode {1,36}%
reason Kayttajan antama poolin mitatéinnin teksti *Ma-zA-Z0-9_-]
syy. {1,36}$
operator Poolin mitatdineen operaattorin teksti *a-zA-Z0-9_-]
nimikirjaimet. {1,36}$
timestamp  Poolin mitatdinnin paivamaara ja aika. ISO 8601
-aikaleima
Asiakirjanro 1000000067940 vO8 FIN 80

IN VITRO -DIAGNOSTISEEN KAYTTOON.



VeriSeq NIPT Solution v2 -ohjelmiston ohje - IVD

Sequencing Report (Sekvensointiraportti)

Jarjestelma luo sekvensointiajolle sekvensointiraportin, kun sekvensointi on valmis tai se
aikakatkaistaan.

Sarake Kuvaus Tyyppi Regex
batch_name Eran nimi. teksti Aa-zA-Z0-9_-1{1,36}$%
pool_ Sekvensointiajoon yhdistetty teksti "[a-zA-Z0-9_-1{1,36}$
barcode poolin viivakoodi.
instrument Sekvensointilaitteen sarjanumero. teksti ~a-zA-Z0-9_-1{1,36}$
flowcell Sekvensointiajoon yhdistetty teksti ~a-zA-Z0-9_-1{1,36}%
virtauskyvetti.
software_ Ohjelmistosovellus tai -versio, teksti
version jota sekvensointilaite kayttaa
tietojen luontiin.
run_folder Sekvensointiajon kansion nimi. teksti Aa-zA-Z0-9_-1+$
sequencing_  Sekvensointiajon tila. enum completed (valmis) | timed
status out (aikakatkaistu) |fai|ed
(epaonnistunut)
qc_status Sekvensointiajon enum pass (hyvaksytty) | fail
laadunvalvonnan tila. (hylatty) | error (virhe)
gc_reason Laadunvalvonnan hylkaysten syyt teksti ra-zA-70-9_-1{1,36}$
puolipisteilla erotettuina arvoina.
cluster_ Klusteritiheys (virtauskyvettien float
density mediaani kaikissa laatoissa).
pct_q30 Arvon Q30 ylittavien emasten float
prosenttiosuus.
pct_pf Suodattimen lapaisevien readien  float
prosenttiosuus.
phasing Phasing. float
prephasing Prephasing. float
predicted_ Ennakoidut kohdistetut readit. pitka
aligned_
reads

Asiakirjanro 1000000067940 v08 FIN
IN VITRO -DIAGNOSTISEEN KAYTTOON.
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Sarake

started

completed

Kuvaus Tyyppi
Sekvensoinnin aloitukseen liitetty  1SO 8601
aikaleima. -aikaleima
Sekvensoinnin valmistumiseen ISO 8601
litetty aikaleima. -aikaleima

Regex

Analysis Failure Report (Analysoinnin virheraportti)

Jarjestelma luo analysoinnin virheraportin, kun enimmaismaara analysointiyrityksia epaonnistuu
sekvensointiajossa.

Sarake

batch_name

pool_barcode

flowcell

sequencing_
run_folder

analysis_run_
status

timestarted

timefinished

Kuvaus

Eran nimi.

Epdonnistuneeseen analysointiin liitetty
poolin viivakoodi.

Epdonnistuneeseen analysointiin liitetty
virtauskyvetin viivakoodi.

Epadonnistuneeseen analysointiin liitetty
sekvensointiajon kansio.

Epaonnistuneeseen analysointiin liitetty
sekvensointiajon tila.

Analysoinnin aloitukseen liitetty aikaleima.

Analysoinnin epaonnistumiseen liitetty
aikaleima.

Asiakirjanro 1000000067940 v08 FIN
IN VITRO -DIAGNOSTISEEN KAYTTOON.

Tyyppi Regex

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

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

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

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

teksti ~a-zA-Z0-
9.1+$

ISO 8601

-aikaleima

ISO 8601

-aikaleima
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Vianmaaritys

Johdanto

VeriSeq NIPT Solution v2 -vianmaaritysohjeet muodostuvat seuraavista:

* VeriSeq NIPT Assay Software ja jarjestelman ilmoitukset

¢ suositellut toimenpiteet jarjestelman ongelmien ilmetessa

* esiasennettujen testitietojen kayttoohjeet ennalta ehkaisevien analyysien ja vika-analyysien suorittamista varten

Assay Softwaren ilmoitukset

Tassa osassa kuvataan VeriSeq NIPT Assay Softwaren ilmoitukset.

Edistymisilmoitukset

Edistymisilmoitukset ilmaisevat analysoinnin normaalin etenemisen. Nama ilmoitukset kirjataan lokiin Activities (Toiminnot) -merkint6ing,

eivatka ne edellyta kayttajan toimia.

limoitus Vaihe

Batch initiation (Eran kdynnistys)  Kirjaston

valmistelu
Batch Library Complete (Eran Kirjaston
Kirjasto valmis) valmistelu

Milloin
Kayttaja on luonut uuden
eran.

Nykyisen eran kirjasto on
valmis.

Halytystaso

Toiminto

Toiminto

Sahkoposti

Kylla

Ei

Suositeltu
toimenpide

Ei sovellu.

Ei sovellu.

AAI - 3[yo uoisiwlafyo- ZA uonN|os 1dIN basuaA
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limoitus

Pool Complete (Pooli valmis)

Sequencing Started
(Sekvensoinnin aloitus)

Sequencing QC passed
(Sekvensoinnin laadunvalvonta
lapaisty)

Sequencing Run Associated With
Pool (Sekvensointiajo maaritetty
poolille)

Analysis Started (Analysointi
aloitettu)

Analysis Completed NIPT Report
Generated (Analysointi valmis,
NIPT-raportti luotu)

Vaihe

Kirjaston
valmistelu

Sekvensointi

Sekvensointi

Sekvensointi

Analyysi

Analyysin
jalkeen

Milloin

Pooli on luotu erasta.

Jarjestelma havaitsi uuden
sekvensointitietojen
kansion.

Sekvensointiajo on
valmistunut, ja sekvensointi
|apaisi laadunvalvonnan.

Sekvensointiajo on
onnistuneesti maaritetty
tunnetulle poolille.

Tietyn sekvensointiajon
analysointi on aloitettu.
Analysointi on paattynyt, ja
raportit on luotu.

Halytystaso

Toiminto

Toiminto

Toiminto

Toiminto

Toiminto

Toiminto

Sahkoposti
Ei

Ei

Ei

Ei

Kyll3

Kyll3

Suositeltu
toimenpide

Ei sovellu.

Ei sovellu.

Ei sovellu.

Ei sovellu.

Ei sovellu.

Ei sovellu.

AAI - 3[yo uoisiwlafyo- ZA uonN|os 1dIN basuaA



Mitatointi-ilmoitukset

Mitatointi-ilmoitukset ilmoittavat jarjestelman tapahtumista, jotka tapahtuvat sen vuoksi, etta kayttaja mitatoi eran tai poolin Workflow
Managerissa. Nama ilmoitukset kirjataan lokiin, eivatka ne edellyta kayttdjan toimia.
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Suositeltu
limoitus Vaihe Milloin Halytystaso  Sahkoposti ] )

toimenpide
Batch Invalidation (Erén Kirjaston Kayttaja mitatoi eran. lImoitus Kylla Ei sovellu.
mitatointi) valmistelu
Pool Invalidation — Repool Kirjaston Kayttaja mitatoi erén [Imoitus Kylla Ei sovellu.
(Poolin mitatointi — uusi valmistelu ensimmaisen mahdollisen
poolaus) (tietyntyyppisen) poolin.
Pool Invalidation — Use second Kirjaston Kayttaja mitatoi eran lImoitus Kylla Ei sovellu.
aliquot (Poolin mitatointi—kayta valmistelu ensimmaisen mahdollisen
toista alikvoottia) (tietyntyyppisen) poolin.
Sequencing Completed Pool Sekvensointi Sekvensointiajo valmistui, limoitus Kylla Ei sovellu.
Invalidated (Sekvensointi mutta kayttaja mitatoi
valmis, pooli mitatoitiin) poolin.
Sequencing QC passed - All Sekvensoinnin Sekvensointiajon lImoitus Kylla Ei sovellu.
samples are invalid laadunvalvonta  laadunvalvontatarkistus
(Sekvensointi lapaisi suoritettiin, mutta kaikki
laadunvalvonnan - kaikki naytteet ovat epakelpoja.
naytteet epakelpoja)
Analysis Completed Pool Analyysin Analyysi suoritettiin, mutta  limoitus Kylla Ei sovellu.
Invalidated (Analyysi valmis, jalkeen kayttaja mitatoi poolin.

pooli mitataoitiin)

AAI - 3[yo uoisiwlafyo- ZA uonN|os 1dIN basuaA
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Peruutettavissa olevien virheiden ilmoitukset

Peruutettavissa olevat virheet ovat tiloja, joista VeriSeq NIPT Assay Software voi palautua, kunhan kayttaja noudattaa suositeltuja

toimenpiteitd. Jos ongelma jatkuu, ota yhteytta llluminan tekniseen tukeen.

llmoitus Vaihe

Missing Instrument Sekvensointi
Path (Puuttuva

laitepolku)

Insufficient Disk Sekvensointi
Space for

Sequencing (Levytila

ei riita

sekvensointiin)

Milloin

Jarjestelma ei voi
paikantaa ulkoista
sekvensointikansiota tai
muodostaa siihen
yhteytta.

Jarjestelma havaitsi
uuden
sekvensointitietojen
kansion, mutta arvioi, etta
sen tila ei riita
sekvensointitiedoille.

Halytystaso
Halytys

Halytys

Sahkoposti
Kylla

Kyll3

Suositeltu toimenpide

o Jos kaytdssa on NAS,
tarkista verkkoyhteys.
Katso Suositeltujen
toimenpiteiden vaiheet
sivulla 97

+ Mahdollinen
laitteistovika. Kaynnista
palvelin uudelleen. Jos
ongelma jatkuu, ota
sahkdpostitse yhteytta
[lluminan tekniseen
tukeen.

1. Tarkista kaytettavissa
oleva levytila. Katso
Suositeltujen
toimenpiteiden vaiheet
sivulla 97.

2. Vapauta levytilaa tai
varmuuskopioi tiedot.
Katso Suositeltujen
toimenpiteiden vaiheet
sivulla 97.

AAI - 3[yo uoisiwlafyo- ZA uonN|os 1dIN basuaA



‘NOOLLAYMY N33SILSONOVIA- OYLIA NI

NId 80A 076/90000000L olueliyelsy

/8

limoitus Vaihe

Sequencing Run Sekvensointi
Invalid Folder

(Virheellinen

sekvensointiajon

kansio)

Sequencing Started  Sekvensointi
but Pool Barcode

File Missing

(Sekvensointi alkoi,

mutta poolin

viivakooditiedosto

puuttuu)

Cannot Verify Sekvensointi
Sequencing Run

Completion

(Sekvensointiajon

valmistumista ei voi

vahvistaa)

Missing Sample Ennen
Attributes (Puuttuvia analyysia
naytemaaritteitd)

Milloin Halytystaso

Virheellisia merkkeja Varoitus
sekvensointiajon

kansiossa.

Ohjelmisto ei havainnut Varoitus
poolin viivakoodin

sisaltavaa tiedostoa 30

minuuttia sekvensoinnin

alkamisen jalkeen.

Ohjelmisto ei lukenut ajon  Varoitus
valmistumisen
tilatiedostoa

sekvensointikansiosta.

Ohjelmisto ei I6ytanyt limoitus
joidenkin naytteiden

naytetyypin,

sukupuolikromosomi-

raportoinnin tai
seulontatutkimustyypin

maaritteita.

Sahkoéposti

Kyll3

Kyl

Kyll3

Kyll3

Suositeltu toimenpide

Sekvensointiajon kansio
on nimetty vaarin. Nimea
ajo oikein.

Mahdollinen laitteen tai
NAS-jarjestelman virhe.
Tarkista laitteen asetukset
ja verkkoyhteys.
Jarjestelma jatkaa poolin
viivakooditiedoston
etsimistad, kunnes
sekvensointi paattyy.

Mahdollinen laitteistovika.
Kaynnista palvelin
uudelleen. Jos ongelma
jatkuu, ota sahkopostitse
yhteytta llluminan
tekniseen tukeen.

Méaaritetylle naytteelle ei
ole maaritetty yhta tai
useaa madritetta. Maarita
puuttuvat naytemaaritteet
Workflow Managerissa tai
mitatoi nayte, jotta
ohjelmisto voi jatkaa.
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limoitus Vaihe
Sample Sheet Ennen
Generation failed analyysia
(Naytetiedoston

luonti epaonnistui)

Milloin

Ohjelmisto ei voinut luoda
naytetiedostoa.

Halytystaso

Halytys

Sahkoéposti

Kyll3

Suositeltu toimenpide

o Tarkista kaytettavissa

oleva levytila. Katso
Suositeltujen
toimenpiteiden vaiheet
sivulla 97. Jos levytila
on vahissa, vapauta
levytilaa tai
varmuuskopioi tiedot.
Katso Suositeltujen
toimenpiteiden vaiheet
sivulla 97.

Jos kaytossa on NAS,
tarkista verkkoyhteys.
Katso Suositeltujen
toimenpiteiden vaiheet
sivulla 97.

Mahdollinen
laitteistovika. Kaynnista
palvelin uudelleen. Jos
ongelma jatkuu, ota
sahkdpostitse yhteytta
[lluminan tekniseen
tukeen.
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limoitus Vaihe

Unable to check disk  Ennen
space (Levytilaa ei analyysia
voitu tarkistaa)

Insufficient Disk Ennen
Space for Analysis analyysia
(Levytila eiriita

analysointiin)

Unable to launch Ennen
Analysis Pipeline analyysia
(Analysointijaksoa ei

voitu kaynnistaa)

Milloin Halytystaso

Ohjelmisto ei voinut Halytys
tarkistaa levytilaa.

Ohjelmisto havaitsi, etta Halytys
levytila ei riitéd uuden

analysointiajon

aloittamiseen.

Ohjelmisto ei voinut Halytys
aloittaa maaritetyn

sekvensointi-

kansion analysointiajoa.

Sahkoéposti

Kyll3

Kylla

Kyll3

Suositeltu toimenpide

o Jos kaytdssa on NAS,
tarkista verkkoyhteys.
Katso Suositeltujen
toimenpiteiden vaiheet
sivulla 97 -kohdan
Toimenpiteen tunnus 2
sivulla 97.

* Mahdollinen
laitteistovika. Kaynnista
palvelin uudelleen. Jos
ongelma jatkuu, ota
sahkopostitse yhteytta
llluminan tekniseen
tukeen.

Vapauta levytilaa tai
varmuuskopioi tiedot.
Katso Suositeltujen
toimenpiteiden vaiheet
sivulla 97 -kohdan
Toimenpiteen tunnus 3
sivulla 98.

Mahdollinen laitteistovika.

Kaynnista palvelin
uudelleen. Jos ongelma
jatkuu, ota sahkopostitse
yhteyttd llluminan
tekniseen tukeen.
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limoitus Vaihe
Sequencing folder Ennen
Read/Write analyysia

permission failed
(Sekvensointi-
kansion luku-
/Kirjoitusoikeus
epaonnistui)

Analysis Failed - Analyysi
Retry (Analysointi

epaonnistui - yrita

uudelleen)

Results Already Jarjestelma

Reported (Tulokset
on jo raportoitu)

Milloin Halytystaso

Ohjelmistotesti, joka Varoitus
tarkistaa

sekvensointiajokansion
luku-/kirjoitusoikeuden,

epaonnistui.

Analysointi epaonnistui. IImoitus

Yritetdan uudelleen.

Ohjelmisto havaitsi, etta Toiminto
NIPT-raportti on jo luotu

nykyiselle poolityypille.

Sahkoposti  Suositeltu toimenpide

Kylla o Jos kaytdssa on NAS,
tarkista verkkoyhteys.
Katso Suositeltujen
toimenpiteiden vaiheet
sivulla 97.

* Mahdollinen
laitteistovika. Kaynnista
palvelin uudelleen. Jos
ongelma jatkuu, ota
sahkopostitse yhteytta
llluminan tekniseen
tukeen.

Kylla Ei mikaan

Kylla Ei mikaan
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limoitus Vaihe

Unable to deliver Jarjestelma
email notifications

(Sahkoposti-

ilmoitusten

[ahettdminen ei

onnistu)

Time Skew Detected Kirjaston
(Ajan erotus valmistelu
havaittu)

Milloin Halytystaso  Sdhkoposti

Jarjestelma ei voi lahettaa Varoitus Ei sovelleta.

sahkoposti-ilmoituksia.

Ohjelmisto havaitsi yli Varoitus Ei
yhden minuutin pituisen

ajan erotuksen Workflow

Managerin aikaleiman ja

palvelimen paikallisen ajan

valilla.

Suositeltu toimenpide

1. Tarkista, etta
jarjestelmalle maaritetyt
sahkopostiasetukset on
maaritetty oikein. Katso
Jarjestelméan sahkbposti-
ilmoitusten méaarittdminen
sivulla 35.

2.Laheta
testisdhkopostiviesti.
Katso Jéarjestelman
sdhkoposti-ilmoitusten
maarittdminen sivulla 35.
3. Kaynnista palvelin
uudelleen. Jos ongelma
jatkuu, ota sahkopostitse
yhteytta llluminan
tekniseen tukeen.

1. Tarkista Workflow
Manager -koneen
paikallinen aika.

2. Tarkista
paikallispalvelimen
paikallinen aika, joka
nakyy verkkokayttd-
littymassa (Server Status
(Palvelimen tila) -
valilehdessa).
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Peruuttamattomien virheiden ilmoitukset

Peruuttamattomat virheet ovat lopullisia tiloja, joissa millaan toimenpiteella ei voida palauttaa analysoinnin suoritusta.

limoitus

Batch Failure (Erén
epaonnistuminen)

Report Generating
Failure (Raportin
luonnin virhe)

Vaihe

Kirjaston
valmistelu

Raportointi

Milloin

Laadunvalvonta hylkasi
eran.

Jarjestelma ei voinut
luoda raporttia.

Halytystaso

[Imoitus

Halytys

Sahkoposti
Kylla

Kyll3

Suositeltu toimenpide

Aloita kirjaston valmistelu
uudelleen.

o Tarkista kaytettdvissa

oleva levytila. Katso
Suositeltujen
toimenpiteiden vaiheet
sivulla 97. Jos levytila
on vahissa, vapauta
levytilaa tai
varmuuskopioi tiedot.
Katso Suositeltujen
toimenpiteiden vaiheet
sivulla 97.

Mahdollinen
laitteistovika. Kaynnista
palvelin uudelleen. Jos
ongelma jatkuu, ota
sahkopostitse yhteytta
llluminan tekniseen
tukeen.
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limoitus Vaihe

Failed to Parse Run Sekvensointi
Parameters file (Ajon
parametritiedoston

jasennys

epaonnistui)

Unrecognized Run Sekvensointi
Parameters
(Tunnistamattomat

ajon parametrit)

Invalid Run Sekvensointi
Parameters
(Virheelliset ajon

parametrit)

No Pool Barcode Sekvensointi
found (Poolin

viivakoodia ei 16ydy)

Milloin Halytystaso

Jarjestelma ei voinut Varoitus
avata/jasentaa
RunParameters.xml-

tiedostoa.

Ohjelmiston lukemat Varoitus
ajon parametrit eivat

ole yhteensopivia.

Ohjelmiston lukemat Varoitus
pakolliset ajon
parametrit eivat ole

yhteensopivia.

Ohjelmisto ei voinut Varoitus
yhdistaa

sekvensointiajon

virtauskyvettia

tunnettuun poolin

viivakoodiin.

Sahkoposti
Kylla

Kyl

Kyl

Kyll3

Suositeltu toimenpide

RunParameters.xml-
tiedosto on vioittunut.
Tarkista laiteasetukset ja

sekvensoi pooli uudelleen.

Ohjelmisto ei voinut
muodostaa
sekvensointiajon
parametreja laitteen
maaritystiedostosta.
Tarkista laiteasetukset ja

sekvensoi pooli uudelleen.

Ohjelmiston
yhteensopivuustarkistus
epaonnistui. Tarkista
laiteasetukset ja

sekvensoi pooli uudelleen.

Mahdollisesti virheellinen

poolin viivakoodimaaritys.

Sekvensoi pooli
uudelleen.
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limoitus

Sequencing
Completed but Pool
Barcode File Missing
(Sekvensointi
valmistui, mutta
poolin
viivakooditiedosto
puuttuu)

Unable to read Pool
Barcode File (Poolin
viivakooditiedostoa
ei voitu lukea)

Pool Barcode File
Mismatch (Poolin
viivakooditiedoston
ristiriita)

Sequencing Timed
Out (Sekvensointi
aikakatkaistiin)

Vaihe

Sekvensointi

Sekvensointi

Sekvensointi

Sekvensointi

Milloin Halytystaso  Sahkoposti

Sekvensointiajo
valmistui, mutta poolin
viivakoodin sisaltavaa
tiedostoa ei loytynyt.

Halytys Kylla

Poolin viivakoodin
sisaltava tiedosto on
vioittunut.

Halytys Kylla

Havaittu poolin
viivakooditiedosto ei
viittaa
sekvensointiajoon
litettyyn virtauskyvetin
tunnukseen vaan
johonkin toiseen
virtauskyvetin
tunnukseen.

Halytys Kylla

Sekvensointiajo ei ole
valmistunut sallitussa
enimmaisajassa.

Varoitus Kylla

Suositeltu toimenpide

Mahdollinen

sekvensointilaitteen virhe.

Pyyda apua ottamalla
yhteytta llluminan
tekniseen tukeen.

Mahdollinen
sekvensointilaitteen tai
verkon virhe. Pyyda apua
ottamalla yhteytta
[lluminan tekniseen
tukeen.

Mahdollinen

sekvensointilaitteen virhe.

Pyyda apua ottamalla
yhteytta llluminan
tekniseen tukeen.

Tarkista sekvensointilaite
ja verkkoyhteys.
Sekvensoi pooli
uudelleen.
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limoitus

Sequencing QC files
generation failed
(Sekvensoinnin
laadunvalvonnan
tiedostojen luonti
epaonnistui)

Sequencing QC
failed (Sekvensoinnin
laadunvalvonta
hylatty)

Analysis Failed for
Maximum number of
attempts (Analysointi
epaonnistui
enimmaismaarassa
yrityksia)

Analysis Post-
Processing Failed
(Analysoinnin
jalkikasittely
epaonnistui)

Vaihe

Sekvensoinnin
laadunvalvonta

Sekvensoinnin
laadunvalvonta

Analyysi

Analyysin
jalkeen

Milloin
Sekvensointiajo
valmistui, mutta
laadunvalvonnan

InterOp-tiedostot ovat
vioittuneet.

Sekvensointiajo
valmistui, mutta

laadunvalvonta hylkasi

sekvensoinnin.
Kaikki
analysointiyritykset

epaonnistuivat. Ei enaa

yritetd uudelleen.

Ohjelmisto ei voinut
jalkikasitella
analysoinnin tuloksia.

Halytystaso

Sahkoposti
Kylla

Kyll3

Kyl

Kyl

Suositeltu toimenpide

Tarkista sekvensointilaite
ja verkkoyhteys.
Sekvensoi pooli
uudelleen.

Sekvensoi pooli
uudelleen.

Sekvensoi toinen pooli
uudelleen.

o Jos kaytossa on NAS,
tarkista verkkoyhteys.
Katso Suositeltujen
toimenpiteiden vaiheet
sivulla 97.

» Mahdollinen
laitteistovika. Kaynnista
palvelin uudelleen. Jos
ongelma jatkuu, ota
sahkdpostitse yhteytta
llluminan tekniseen
tukeen.
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limoitus

Analysis Upload
Failed (Analyysin
lataus epaonnistui)

Vaihe

Analyysin
jalkeen

Milloin Halytystaso  Sahkoposti  Suositeltu toimenpide

Ohjelmisto ei voinut Halytys Kylla .
ladata analysoinnin
tuloksia tietokantaan.

Jos kaytossa on NAS,
tarkista verkkoyhteys.
Katso Suositeltujen
toimenpiteiden vaiheet
sivulla 97.

Mahdollinen
laitteistovika. Kaynnista
palvelin uudelleen. Jos
ongelma jatkuu, ota
sahkopostitse yhteytta
llluminan tekniseen
tukeen.
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Suositeltujen toimenpiteiden vaiheet

Toimenpiteen  Suositeltu

tunnus toimenpide

1 Tarkista
verkkoyhteys

2 Tarkista
kaytettavissa
oleva levytila

Vaiheet

Varmista, ettd NAS-etatallennusjarjestelma ja paikallinen kone ovat samassa verkossa.
1. Kirjoita Windowsin komentoriville (cmd) seuraava komento: ping <palvelimen IP-
osoite>
Jos kaytdssa on NAS, tarkista myos NAS-yhteys.
2. Varmista, ettei kadonneita paketteja ole.
Jos kadonneita paketteja on, ota yhteytta IT-jarjestelmanvalvojaan.
3. Testaa yhteys seuraavasti:
a. Kirjaudu paikallispalvelimen verkkokayttoliittymaan.
b. Valitse koontinayton valikosta Folder (Kansio).
c. Valitse Test (Testaa) ja katso, onnistuuko testi. Jos testi epaonnistuu, katso
Jaetun verkkoaseman muokkaaminen sivulla 32 ja varmista, etta kaikki asetukset
on maaritetty oikein.

Tarkista, etta Windows-kone on yhdistetty paikallispalvelimen Input (Syote) -kansioon.
Lisatietoja on kohdassa Palvelinasemien yhdistdminen sivulla 43.

Napsauta hiiren kakkospainikkeella asemaa, joka on yhdistetty Input (Syote) -kansioon.
Valitse Properties (Ominaisuudet) ja katso kaytettavissa olevan levytilan tiedot.
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Toimenpiteen
tunnus

3

Suositeltu
toimenpide

Vapauta levytilaa
tai varmuuskopioi
tiedot

Vaiheet

lllumina suosittelee saannollista tietojen varmuuskopiointia ja/tai sekvensointitietojen
tallentamista palvelimeen. Lisatietoja on kohdassa Jaetun verkkoaseman hallinta
sivulla 31.
1. Paikallispalvelimessa paikallisina sijaitsevat tiedot:
Tarkista, etta Windows-kone on yhdistetty paikallispalvelimen Input (Syote) -
kansioon. Lisatietoja on kohdassa Palvelinasemien yhdistdminen sivulla 43.
a. Siirry Input (Sydte) -kansioon napsauttamalla sita hiiren kakkospainikkeella ja
antamalla tunnistetietosi.
b. Sekvensointiajojen tiedot sijaitsevat sekvensointiajojen nimia vastaavissa
kansioissa.
c. Poista tai varmuuskopioi prosessoidut sekvensointikansiot.
2. NAS-etajarjestelmassa sijaitsevat tiedot:
Varmista, etta NAS-etatallennusjarjestelma ja paikallinen kone ovat samassa
verkossa.
Hanki etdaseman kansion kayttdoikeus. Tahan tarvitaan kayttooikeudet IT-
jarjestelmanvalvojalta.
a. Sekvensointiajojen tiedot sijaitsevat sekvensointiajojen nimia vastaavissa
kansioissa.
b. Poista tai varmuuskopioi prosessoidut sekvensointikansiot.
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Jarjestelmaongelmat

Ongelma

Ohjelmisto ei
kaynnisty.

Tietokannan
palautus
vaaditaan.

Jarjestelman
tietomuutos
havaittiin.

RAID-
ohjaimen
halytys
aktivoituu.

Suositeltu toimenpide

Jos VeriSeq NIPT Assay Softwaren kaynnistyksen yhteydessa havaitaan
virheitd, kirjautumisnayton sijasta nakyviin tulee yhteenveto virheista. Raportoi
ilmoitetuista virheista ottamalla yhteytta llluminan tekniseen tukeen.

Jos tietokannan varmuuskopion palautus vaaditaan, ota yhteytta
llluminan kenttahuoltoinsindoriin.

Jos jarjestelmassa havaitaan tietomuutos, VeriSeq NIPT Assay Software ei enaa
kasittele jarjestelman muista komponenteista saapuvaa lilkkennetta.
Jarjestelmanvalvoja voi palauttaa jarjestelman normaalin toiminnan sen jalkeen,
kun jarjestelma on siirtynyt tietomuutoksen tunnistuksen tilaan.

Jarjestelmanvalvoja voi hiljentaa RAID-ohjaimen halytyksen valitsemalla
VeriSeq NIPT Assay Softwaren koontindytdn Server Status (Palvelimen tila) -
naytossa Server alarm (Palvelimen halytys) -painikkeen. Jos painat tata
painiketta, pyyda lisdapua ottamalla yhteytta llluminan tekniseen tukeen.

Tietojen kasittelyn testit

Paikallispalvelimen esiasennettujen tietojoukkojen avulla voidaan testata palvelimen ja
analysointimoduulin toimintaa.

Palvelimen testaaminen

Tama testi simuloi sekvensointiajoa analysoinnin tulosten luonnin simuloinnin aikana kaynnistamatta
analysointijaksoa. Talla testilla voit varmistaa, etta paikallispalvelin toimii oikein ja etta raportit ja
sahkdposti-ilmoitukset luodaan. Kesto: noin 3—4 minuuttia.

Toimenpide

1. Avaa yhdistetty Input (Syote) -kansio ja avaa sitten TestingData (Testaustiedot) -kansio.

2. Kopioijokin TestingData (Testaustiedot) -kansion kansioista:
* NextSeq-tiedot: 170725_NB551052_0252_AH5KGJBGX9_Copy_Analysis_Workflow.
* NextSeqDx-tiedot: 180911_NDX550152_0014_AXXXXXXXDX_Copy_Analysis_Workflow.

3. Nimea kansion kopio lisaamalla loppuliite _XXX. _XXX edustaa testiajon jarjestyslukua. Jos kansiossa
esimerkiksi jo on kansio, jolla on loppuliite _002, lisda uuden kansiokopion loppuliitteeksi _003.

4. Siirra uudelleen nimetty kansio Input (Syote) -kansioon.

Asiakirjanro 1000000067940 v08 FIN 99
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Odota ajon valmistumista 3-5 minuuttia. Varmista, etta seuraavat sahkdposti-ilmoitukset on
vastaanotettu:

a. Sequencing Run Analysis Started (Sekvensointiajon analysointi aloitettu)
b. NIPT Report generated for Sequencing Run (Sekvensointiajon NIPT-raportti luotu)
Yhdisté& raportteihin kansiolle maaritetty sekvensoinnin nimi.

Avaa Output (Tuotos) -kansion TestData_NS_CopyWorkflow- tai TestData_NDx_CopyWorkflow -
kansio ja etsi jokin seuraavista raporteista:

* NextSeq: TestData_NS_CopyWorkflow_C_TestData_NS_CopyWorkflow_PoolC_H5KGJBGX9
nipt_report_YYYYMMDD_HHMMSS.tab.
* NextSeqgDx: TestData_NDx_CopyWorkflow_C_TestData_NDx_CopyWorkflow_PoolC_

XXXXXXXDX_nipt_report_YYYYMMDD_HHMMSS. tab.
Odotettu tiedostokoko on noin 7,1 kt.

Siirra testisekvensointiajo takaisin TestingData (Testaustiedot) -kansioon. Tama toimintatapa
helpottaa sekvensointitestin suorituskertojen seurantaa.

HUOMAUTUS Voit poistaa testitiedostojen vanhoja kopioita vapauttaaksesi tallennustilaa.

Taysien analyysitietojen testiajo

Tama testi suorittaa tayden analysointiajon. Suorita tama testi, jos palvelin ei voi kasitella/analysoida
tietoja ja tapahtuu aikakatkaisu. Kesto: noin 4-5 tuntia.

Toimenpide

1.
2.

Avaa yhdistetty syotekansio ja avaa TestingData (Testaustiedot) -kansio.

Nimea seuraava kansio uudelleen lisaamalla loppuliite _000: 180911_NDX550152_0014_
AXXXXXXXDX_FullRun.

Loppuliite muodostaa jokaiselle sekvensointiajolle yksildllisen nimen. Jos ajon himessa on jo

loppuliite, nimea kansio maarittamalla litteen numeeriseksi arvoksi yhta numeroa suurempi numero.

Siirra uudelleen nimetty kansio Input (Sydte) -kansioon.

Odota noin 4-5 tuntia, kunnes analysointi on valmis. Varmista, etta seuraavat sahkdposti-
ilmoitukset on vastaanotettu:

a. Sequencing Run Analysis Started (Sekvensointiajon analysointi aloitettu)
b. NIPT Report generated for Sequencing Run (Sekvensointiajon NIPT-raportti luotu)

Yhdista raportteihin kansiolle maaritetty sekvensoinnin nimi.

Asiakirjanro 1000000067940 v08 FIN
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6. Avaatuotoskansion TestData_NDx_FullRun-kansio ja etsi seuraava raportti: TestData_NDx_FullRun_
C_TestData_NDx_FullRun_PoolC_XXXXXXXDX_nipt_report_YYYYMMDD_HHMMSS.tab.
Odotettu tiedostokoko on noin 7,1 kt.

7. Siirra testisekvensointiajo takaisin TestingData (Testaustiedot) -kansioon.

Asiakirjanro 1000000067940 v08 FIN 101
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Resurssit ja viitteet

Seuraavat dokumentaatiot ovat ladattavissa Illuminan verkkosivustosta.

Resurssi Kuvaus

VeriSeq NIPT Solution v2 Package Insert Kuvailee tuotteen ja sen aiotun kayttotarkoituksen
(VeriSeq NIPT Solution v2 -pakkausseloste) seka sisaltaa kayttoohjeet ja

(asiakirjanro 1000000078751) vianmaaritystoimenpiteet.

Microlab® STAR Line Operator’s Manual - Sisaltaa automatisoituun nesteiden kasittelyyn
kayttdopas, Hamiltonin asiakirjatunnus tarkoitetun Hamilton Microlab STAR -laitteen kaytto-
624668 ja huolto-ohjeet ja tekniset tiedot.

Dokumentaatio, ohjelmistolataukset, verkkokoulutus ja usein kysytyt kysymykset ovat kdytettavissa
VeriSeq NIPT Solution v2 -laitteen tukisivuilla llluminan verkkosivustossa.

Lyhenteet

Lyhenne Maaritelma

BCL Emaksen tunnistamistiedosto (Base Call File)

CE-IVD In vitro -diagnostiikkatuotteen CE-merkinta

cfDNA Soluvapaa DNA (Cell-Free DNA)

DNA Deoksiribonukleiinihappo

DNS Toimialueen nimijarjestelma (Domain Name System)

FASTQ Tekstitiedostomuoto sekvensointilaitteiden tuotoksen tallentamista
varten

FF Sikiofraktio (Fetal Fraction)

FIFO Periaate, jonka mukaan ensimmainen kasitellddn ensimmaiseksi (First In,
First Out)

iIFACT Sikion aneuploidian maarittamisen luotettavuustesti (individual Fetal

Aneuploidy Confidence Test)

P Internet-protokolla (Internet Protocol)
LIMS Laboratorion tiedonhallintajarjestelma (Laboratory Information
Management System)
LLR Todennakoisyyssuhde (LLR, Log-Likelihood Ratio)
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Lyhenne Maaritelma

MAC Tietovalineen kayttooikeuksien hallinta (Media Access Control)

NAS Verkkoon liitetty tallennusjarjestelma (Network Attached Storage)

NES Ei-poissuljetut paikat (Non Excluded Sites)

NGS Uuden sukupolven sekvensointi (Next Generation Sequencing)

NIPT Non-invasiivinen prenataalitutkimus (Non-Invasive Prenatal Testing)

NTC Kontrolli ilman mallia (No Template Control)

NTP Verkon aikaprotokolla (Network Time Protocol)

PF Suodattimen lapaisy (Passing Filter)

Laadunvalvonta Laadunvalvonta (Quality Control)

Regex Saanndllinen lauseke (Regular Expression). Merkkien sarja, jonka
perusteella vastaavuusalgoritmit voivat validoida tietoja.

SCA Sukupuolikromosomien aneuploidia (Sex Chromosome Aneuploidy)

SDS Kayttoturvallisuustiedotteet (Safety Data Sheets)

SHA1 Secure Hash Algorithm 1 -tiivistefunktio

SSL Secure Sockets Layer -salausprotokolla

Tekninen tuki

Teknisissa kysymyksissa voit ottaa yhteytta llluminan tekniseen tukeen.

Verkkosivusto: www.illumina.com
Sahkoposti: techsupport@illumina.com

Kayttoturvallisuustiedotteet (KTT) — saatavilla llluminan verkkosivustolta osoitteesta
support.illumina.com/sds.html.

Tuotedokumentaatio — ladattavissa osoitteesta support.illumina.com.
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