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VOO o 1
ArChiteKtUra Sy S MU L 2

VeriSeq NIPT Solution v2 je in-vitro diagnosticky test uréeny na sekvencény skrining a detekciu plodovych
aneuploidii zo vzoriek materskej periférnej celej krvi u tehotnych zien najmenej v 10. tyzdni tehotenstva.

Test ponuka dva typy vySetrenia: zakladné a celogendmoveé. Zakladny skrining poskytuje informacie o stave
aneuploidie iba pre chromozdmy 21, 18, 13, Xa'Y. Gendmovy skrining poskytuje Ciastocné delécie
aduplikacie pre vSetky autozédmy a stav aneuploidie pre vSetky chromozomy. Obidva typy skriningu ponukaju
moznost vyziadania si vykazovania aneuploidie pohlavnych chromozémov (SCA). Bez ohladu na typ skriningu
sa tento produkt nesmie pouzivat ako jediny a hlavny na diagnostiku ani iné rozhodnutia tykajuce sa
manazmentu tehotenstva.

Architektura systému VeriSeq NIPT Solution v2 sa sklada z nasledujlcich sucastt:

VeriSeq NIPT Microlab STAR (ML STAR) — automatizovany pristroj na manipulaciu s kvapalnymi latkami,
ktory vyuziva aplikaciu VeriSeq NIPT Workflow Manager a supravu na pripravu vzoriek VeriSeq NIPT
Sample Prep na pripravu a sledovanie kniznic vzoriek. Pristroj ML STAR pripravuje vzorky uréené na
analyzu pouzitim softvéru VeriSeq NIPT Assay Software v2 podla navodu na pouzitie v pribalovom letaku
k systému VeriSeq NIPT Solution v2 (dokument ¢. 1000000078751).

Sekvenator novej generacie (NGS) — pristroj na genémové sekvenovanie, ktory ponudka moznost
generovania a sekvenovania klastrov priamo v pristroji. Riadiaci softvér sekvenatora ponuka kroky na
nastavenie chodu sekvenovania a generuje hodnoty sekvenovania pre vSetky vzorky v skupine kniznic.

VeriSeq Onsite Server v2—server,ktory hostuje softvér VeriSeq NIPT Assay Software v2 a slizi na
ukladanie udajov na analyzu udajov sekvenovania z oboch koncov.Assay Software kontinualne
monitoruje a analyzuje Udaje sekvenovania a generuje vysledky vzoriek, spravy o procese a upozornenia.
Obrazok1 Sucasti systému VeriSeq NIPT Solution v2

VeriSeq NIPT Microlab STAR VeriSeq Onsite Server

VeriSeq NIPT Workflow Manager VeriSeq NIPT Assay Software

VeriSeq NIPT Method ] | SequencingHandler | Analysis Handler

lzolacia plazmy Kvantifikacia kniznice Kontrola kompatibility

= Front na analyzu
chodu sekvenovania L anay

Monitorovanie
dokonéenia NIPT Analysis Pipeline
sekvenovania

Extrakcia cfDNA ZdruZovanie

Priprava kniZnice

Kontrola kvality Kontrola Ikvaiity
sekvenovania analyzy

VeriSeq NIPT VeriSeq NIPT
Batch Manager Services : = =
- Webové pouZivatefské Aplikdcia na vytvaranie

rozhranie servera sprév, vystrah a.
VeriSeq NIPT ~e-mailovych notifikdcii

Sekvenator novej generacie

Riadiaci softvér sekvenatora ’
Skupina na Lokalny disk Databaza
sekvenovanie
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Softvér VeriSeq NIPT Solution v2 pouziva miestnu siet (LAN) laboratdria na prepojenie vSetkého vybavenia
systému pomocou rovnakej podsiete. Siet LAN umoznuije flexibilné umiestiovanie vybavenia a rozsiritelny
vykon pomocou pripojenia dalSich sekvenatorov alebo pracovnych stanic ML STAR. Obrazok 2 poskytuje
prehlad.

Obrazok 2 Prehlad softvéru VeriSeq NIPT Solution v2

Laboratorna

miestna siet

VeriSeq Onsite Server

Workflow M 2 ;
LRI R IE Priprava vzoriek
Informaciefidaje
Sekwvenator novej generacie Wytvorenie Gdajov
sekvenovania
f= —

Zolbrazenie sprav NIPT/Pristup

k webovemu
pouivatelskému rozhraniu
| servera MIPT
—_ ’ s
Loksiny disk
Ulotisko Udajov
sekvenovania | .

{Voltelne)
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VOO o 3
Ve Seq NIPT Method . ... 3
VeriSeq NIPT Batch Manager ..l 3
VeriSeq NIPT SEIVICES . ... ..o 9

Aplikacia VeriSeq NIPT Workflow Manager je nainstalovana v systéme ML STAR a poskytuje jednoduché
aintuitivne grafické pouzivatelské rozhranie, ktoré automatizuje pripravu krvnych vzoriek podla softvéru
VeriSeq NIPT Solution v2. Workflow Manager udrzuje datoveé pripojenie k miestnemu serveru VeriSeq Onsite
Server v2 na UCely spracovania a uchovavania udajov, sledovania vzoriek a aplikovania logiky pracovného
postupu.

Workflow Manager poskytuje pristup k trom réznym softvérovym modulom, ktoré sa oznacCuju aj ako metddy:
VeriSeq NIPT Method
VeriSeq NIPT Batch Manager
VeriSeq NIPT Services

Softvér VeriSeqg NIPT Method (metdda) riadi automatizované spracovanie vzoriek v zariadeni ML STAR.
Metdda vykonava tieto kroky spracovania:

Izolacia plazmy — prenesie 1 mlizolovanej plazmy zo skumavky s odobratou krvou. Logika procesu vytvor{
davku pomocou softvéru Assay Software. Kazda davka obsahuje udaje vzorky vratane Ciarového kodu
vzorky, typu vzorky, typu vySetrenia, pozicie jamky a priznaku vykazovania pohlavia.

Extrakcia cfDNA — vycisti cfDNA z 900 pl plazmy.

Priprava kniznice — vytvori z vy&istenej cfDNA kniZnice, ktoré su pripravené na sekvenovanie.
Kniznice obsahuju jedine¢né indexy pre kazdu vzorku v davke.

Kvantifik&cia kniznice — uréuje koncentraciu cfDNA pomocou interkalacného fluorescenéného farbiva v
mikrodostiCke s 384 jamkami. DostiCka obsahuje oznacenu Standardnu krivku DNA a duplikaty kazde;
vzorky v davke. Systém pouziva nespracované odpodty fluorescencie z ¢itacky mikrodostiCky
avypocitava koncentracie vzoriek na zéklade Standardnej krivky.

Zdruzovanie (pooling) a normalizacia — spaja kniznice do jednotlivych skupin na sekvenovanie.

Systém pouziva koncentracie ur¢ené v predchadzajucom kroku na vypocet primeranych objemov
prenosu pre kazdu vzorku v skupine, ktora je pripravena na sekvenovanie.

Aplikacia VeriSeq NIPT Batch Manager umozfuje spravovat stav vzoriek, davok a skupin pomocou
pouzivatelského rozhrania. Systém umoznuje sledovat vzorky v niekolkych systémoch na spracovanie
kvapalin a sekvenatoroch, ako aj prostrednictvom toku analyz. Dalsie informécie o postupoch spracovania
vzoriek najdete v pribalovom letaku softvéru VeriSeq NIPT Solution v2 (dokument &. 1000000078751).
Vzorky mbzete spravovat v ramci pracovného postupu prostrednictvom troch réznych kategorii
oznacovanych ako objekty:
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Objekt Opis

Vzorka Vlysledok jednorazového odberu 1 ml plazmy z jednej skimavky s krvou. Vzorky su priradené k ¢iarovému
koédu skimavky s krvou (Ciarovy koéd vzorky) a davke.

Davka Dosticka s 24, 48 alebo 96 vzorkami spracovana procesom extrakcie cfDNA a pripravy kniznice.

Skupina Normalizovany a nariedeny objem kniznic s dvojitym indexom, ktoré su pripravené pre sekvenator. Kazda

skupina obsahuje do 48 vzoriek.

V priebehu spracovania mozno na objektoch vykonat tieto kroky:

Krok Objekt ~ vytvorend Opis
sprava
Invalidation Vzorka Sample Vzorka, ktoru pouzivatel oznacil ako neplatnu na spracovanie.
(Zneplatnenie) Invalidation V pripade zneplatnenia vzoriek sa nevytvara ziadny vysledok testu.
(Zneplatnenie Priklad: Viditelny prenos krvnych buniek poc¢as izolacie plazmy.
vzorky)
Davka Batch Davka, ktoru pouzivatel oznacil ako neplatnu na spracovanie. Ak sa
Invalidation platnost davky zrusi pred vytvorenim skupiny, zneplatnenie sa bude
(Zneplatnenie tykat vSetkych vzoriek.
davky) Priklad: Dosticka, ktora spadla, alebo ina nespravna manipulacia s
dostickou.
Skupina Pool Skupina (Pool), ktord pouZzivatel oznacil ako neplatnd. Po dvoch
Invalidation zneplatneniach skupiny sa zrusi platnost vSetkych vzoriek v skupine.
(Zneplatnenie Priklad: Cely objem skupiny pouzity po¢as dvoch neuspesnych chodov
skupiny) sekvenovania.
QC Failure Vzorka Sample Softvér VeriSeq NIPT Solution v2 automaticky oznacil vzorku ako
(Zlyhanie Invalidation neplatnu kvdli zlyhaniu stanovenému metrikou kontroly kvality alebo
kontroly kvality) (Zneplatnenie kvoli systémom zistenej chybe pri spracovani kvapaliny.
vzorky)
Davka Batch Softvér VeriSeqg NIPT Solution v2 automaticky oznacil celd davku ako
Invalidation neplatnu. Priklad: Zlyhanie systému pocas manipulacie s kvapalinou.
(Zneplatnenie
davky)
Cancelation Vzorka Sample Vedenie laboratéria oznacilo vzorku ako zrusenu. Vysledok testu sa
(Zrusenie) Cancelation nevytvori.
(Zrusenie
vzorky)
Uprava Vzorka Sex Reporting \lykazovanie pohlavia nastavené pouzivatefom na hodnotu Yes (Ano),
atributov vzorky (Vykazovanie No (Nie) alebo SCA (len aneuploidia). Ak je vykazovanie pohlavia
pohlavia) nastavené na hodnotu Yes (Ano), je na zaklade vzorky uréené
pohlavie. Ak je vykazovanie pohlavia nastavené na hodnotu No (Nie),
pohlavie sa na zaklade vzorky neurci. Ak je vykazovanie pohlavia
nastavené na hodnotu SCA (len aneuploidia), ur¢uju sa len
aneuploidie pohlavnych chromozdémov.
Vzorka Sample Type Typ vzorky oznaceny pouzivatelom ako Singleton (Jedinacik), Twin
(Typ vzorky) (Dvojc¢a), Control (Kontrola) alebo No Template Control (NTC, kontrola
bez Sablony). Vyber typu pohlavia vzorky priamo ovplyviiuje analyzu
testu. Na ziskanie presnych vysledkov testu je potrebné, aby bol typ
vzorky nastaveny presne.
Vzorka Screen Type Typ vySetrenia oznaceny pouzivatelom ako Basic (Zakladné, len

(Typ
vySetrenia)

chromozomy 21, 18, 13, X aY) alebo Genomewide (Celogendmové,
vS8etky chromozomy).
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Po zruSeni platnosti, zlyhani kontroly kvality alebo po zruSeni kroku sa objekt dalej nespracovava.
Laboratdrne systémy spravy informacii (LIMS) mdzu pouzit spravy o zneplatneni vzorky na uréenie
opakovaného spracovania vzorky zo skumavky s odobratou krvou.

Harok na zadavanie udajov na analyzu

Harok na zadavanie udajov na analyzu poskytuje informacie o vzorke pacienta vratane typu vzorky a stavu
vykazovania pohlavnych chromozoémov. Tento systém vyzaduje kompletné informacie o vzorke pred tym, nez
bude mozné generovat sekvencné skupiny/pooly.

UPOZORNENIE

J Scielom vyhnut sa chybam nezadavajte do harka udajov na analyzu ziadne informacie ovzorkach NTC.
Uplne ich vynechajte a nezahimajte ziadne riadky, ktoré sa ich tykaju. Systém v pripade vzoriek NTC
automaticky pouzie Ciarové kédy, typ skriningu, typ vzorky a vykazovanie pohlavia.

Harok na zadévanie Udajov na analyzu musf byt textovy stbor s oddelenim tabuldtorom (*.txt). Nazvy stipcov
hlaviiek v subore sa musia presne zhodovat s nazvami stipcov hlavi¢iek a musia byt rovnaké ako tie, ktoré su
uvedené v nasledujucej tabulke.

ﬁr;?/?écky Typ tdajov Poziadavka  Opis

batch_name Retazec/prazdny \yzaduje sa Indikuje nazov davky vzorky.
Musi sa zhodovat s nazvom davky zadanym analytickd metédu
(Workflow Manager) na overenie toho, Ci je harok na analyzu
Udajov priradeny k spravnej davke. Maximalny poc¢et znakov je
26. Stipec modZe ostat prazdny.
POZNAMKA: harky na analyzu Udajov bez stipca batch_name
systém neakceptuje.

sample_ Retazec Vyzaduje sa Ciarové kody na skiimavkach s krvnymi vzorkami vioZzenymi do

barcode pristroja ML STAR. )
Ak sa ako ¢Ciarovy koéd vzorky vyzaduje celé Cislo, jeho dizka
nemé presiahnut 15 &islic. Maximalna dizka alfanumerického
Ciarového kodu vzorky je 32 znakov. Pouzivajte vylu¢ne Cislice,
pismena, pomlCky (-) a znaky podciarknutia (_).

sample_type Retazec Vyzaduje sa Indikuje typ vzorky na analyzu.
Povolené hodnoty su ,Singleton® (Jeden plod), ,Twin“ (Dva
plody), ,Control“ (Kontrola) a ,NTC*.

SEeX_ Retazec Vyzaduje sa Indikuje vykazovanie pohlavnych chromozémov plodu.

chromosomes Povolené hodnoty su ,yes” (ano) (vykazovat), ,no“ (nie)
(nevykazovat) a ,sca“ (vykazovat iba v pripade aneuploidif
pohlavného chromozomu).

screen_type Retazec Vlyzaduje sa Indikuje typ skriningu na analyzu. Povolené hodnoty su ,basic*

(zakladny) a ,genomewide“ (celogenémovy).

Harok na zadavanie udajov na analyzu sa nahrava pocas izolacie plazmy alebo zdruzovania. Aktualizované
harky udajov na analyzu je taktiez mozné nahrat pomocou aplikacie Batch Manager na zmenu vSetkych
atribdtov vzorky okrem typu skriningu. Informacie o vzorke sa potvrdzuju/overuju pocas procesu nahravania
vzorky. Informacie o vzorkach nahrané pocas izolacie plazmy mézu zahtfhat kompletny zoznam vzoriek alebo
podmnozinu vzoriek. Po¢as zdruzovania bude systém pozadovat vSetky chybajluce informacie o vzorke,
ktoré sa nenahrali pocCas izolacie plazmy.

Pouzivatel mbéze regulovat vkladanie vzoriek, ato bud’ vSetkych vzoriek v davke (davky generované
systémom LIMS zakaznika), alebo iba vzoriek na opakované testovanie (so zostavajucimi otvorenymi
poziciami vyplnenymi dostupnymi vzorkami.
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Harky vzoriek mézete pouzit troma spdsobmi:
Vopred definované davky (davky vytvorené v systéme LIMS)
Vytvaranie davok vrezime ,ad-hoc” (davky vytvorené v aplikacii Workflow Manager )
Hybridné vytvaranie davok (utesnené vzorky s prioritou v systéme LIMS)

Vopred definované davky —davky vytvorené systémom LIMS

Davky mozno vytvorit pomocou systému LIMS zakaznika pred zaCiatkom spracovania vzoriek. Pri vopred
definovanych davkach su vSetky vzorky priradené k davke este pred ich viozenim do zariadenia ML STAR.
Harok Udajov na analyzu nahraty v priebehu izolacie plazmy obsahuje kazdu vzorku v davke, ako aj vsetky
informacie o vzorkach. Harky udajov na analyzu v pripade davok vytvorenych systémom LIMS musia
obsahovat stipec sID davky, aby sa zabezpedilo, Ze na zadiatku spracovania bolo do aplikacie Workflow
Manager manudlne zadané spravne ID davky.

Tento pristup poskytuje vyhodu uzamknutia konkrétnych viozenych vzoriek, pretoze systém vyzaduje, aby
boli vdavke vSetky vzorky z harka udajov na analyzu. DalSie informacie sa nevyzaduju a laboratérium moze
pokraCovat na zavere¢nu spravu bez zadavania dodatocnych Udajov.

Vyhody — umoznuje Uplnu kontrolu obsahu davok. Zabranuje vioZzeniu neziaducich vzoriek.

Nevyhody — vyzaduje systém na vytvaranie davok zo zoznamu (pokrocily systém LIMS). Od pracovnikov
laboratoria méze vyzadovat, aby ziskali spravne vzorky zo skladu alebo méze vyzadovat pokrocily systém
na uskladnenie vzoriek.

Vytvaranie davok ad-hoc —vytvorené davky

Davky je mozné vytvarat v laboratdriu fyzickym zhromazdenim skumaviek so vzorkami aich viozenim do
pristroja ML STAR pocas izolacie plazmy. Nevyzaduje sa ziadne pripravné priradenie vzorky k davke
a pouzivatel vlaboratdriu urCuje vzorky, ktoré do davky zahrnie.

Po zobrazeni vyzvy pouZivatel vyberie moznost No Sample Sheet (Ziadny hérok Udajov na analyzu) po&as
izolacie plazmy. Workflow Manager priradi viozené vzorky k manualne zadanému ID davky a generuje spravu
o spusteni davky. Spravu je mozné odoslat do laboratérneho systému LIMS na indikaciu skuto¢nosti, ze
davka bola vytvorena, ako aj na poskytnutie zoznamu priradenych vzoriek.

Vyhody — nevyzaduje sa systém LIMS ani harok udajov na analyzu. Pouzivatelia mézu upravit spravu
oinicializacii davky a pridat informacie o type vzorky, type skriningu a vykazovani pohlavia na nahranie
pocas zdruzovania. Ide o flexibilné rieSenie — kedykolvek mézete pridat akukolvek vzorku.

Nevyhody - ziadna automatizovana kontrola nad vzorkami, ktoré su zahrnuté do davky. Pouzivatel moze
vlozit neziaducu vzorku. Udaje o vzorke je potrebné nahrat poc¢as zdruzovania.

Hybridné vytvaranie davok —vzorky s prioritou systému LIMS

Systém zékaznika LIMS dokaze vytvorit davku s podmnozinou vopred definovanych vzoriek. Zvysné vzorky

v davke vyplini aplikacia Workflow Manager z viozenych vzoriek. V takom pripade pouzivatel pocCas izolacie
plazmy nahré Siasto&ny hdrok Udajov na analyzu. Odporigame, aby laboratdrid vyplnili stipec Batch ID (ID
davky), ak chcu vopred definovat nazvy davok. Niekedy sa pouzivatel méze rozhodnut nahrat prazdny harok
udajov na analyzu, ktory obsahuije iba nazov vzorky, na overenie manualne zadaného nazvu davky. Tato
stratégia dobre funguje v pripade prioritizacie vzoriek s vysokou hodnotou (napriklad opakovane testované
vzorky) na overenie, Ci su tieto vzorky s vysokou hodnotou zahrnuté do chodu. Rozhodnutie otom, ktoré
vzorky zahrnut do davky, je CiastoCne urcené systémom LIMS a CiastoCne pouzivatelom v laboratoriu.

Vyhody — zachovanie flexibility stratégie vytvarania davok ,ad-hoc* a su¢asné zachovanie schopnosti
uvadzania nazvu davky a niektorych vzoriek v davke (napriklad opakovane testované vzorky).

Dokument ¢. 1000000067940 vO6 SLK
NA DIAGNOSTICKE POUZITIE IN VITRO



Sprievodca softverom VeriSeqg NIPT Solution v2

Nevyhody — nemoznost Uplného vyberu vzoriek, t. j. viozZit je mozné aj neziaducu vzorku. Tato stratégia
vyzaduje informacie o niektorych vzorkach pocas zdruzovania.

Uprava atribUtov vzorky

Kedykolvek pred spustenim chodu sekvenovania mdzete pouzit aplikaciu VeriSeq NIPT Batch Manager na
zmenu vykazovania pohlavnych chromozémov jednotlivych vzoriek, typu skriningu a atribUtov typu vzorky.

1 Otvorte aplikaciu Batch Manager.

2 Zadajte ID davky a meno pouzivatela alebo inicialy operatora, a vyberte moznost OK.
3 Vschéme dosticky s davkou vyberte polohu jamky priradenej k pozadovanej vzorke.
4

Overte spravnost zobrazenej vzorky a potom vyberte atribut Sample Type (Typ vzorky) v rozbalovacom
zozname Sample Type (Typ vzorky).

5 Vyberte atribut Sex Reporting (Vykazovanie pohlavia) v rozbalovacom zozname Sex Reporting
(Vykazovanie pohlavia).

6 Vyberte atribut Screen Type (Typ skriningu) v rozbalovacom zozname Screen Type (Typ skriningu).
7 Vyberte polozku Edit (Upravit).

Zneplatnenie vzorky, davky a skupiny

V zavislosti od kroku spracovania vzoriek méze pouzivatel zrusit platnost jednotlivej vzorky, davky alebo
skupiny vzoriek. Po zneplatneni sa vzorka, davka alebo skupina uz dalej nespracovavaju.

Na zneplatnenie jednej alebo viacerych vzoriek pouzite kedykolvek pred vytvorenim spravy oteste bud’
metddu VeriSeq NIPT Method alebo aplikaciu Batch Manager.

Zneplatnenie pomocou metody VeriSeq NIPT Method

1 Na koncijednotlivych postupov v aplikacii Workflow Manager v priebehu spracovania vzoriek vyberte
v okne Well Comments (Komentare o jamkach) jednotlivé jamky, ktoré chcete oznacit za chybné,
avyberte moznost OK.

2V rozbalovacich ponukach vyberte aspon jednu poznamku alebo zaciarknite policko Other (Iné) a viozte
komentar.

Zaciarknite policko Fail Sample (Chybna vzorka) a vyberte moznost OK.

Potvrdte, ze systém ma vzorku povazovat za chybnu.

Zneplatnenie pomocou aplikacie Batch Manager
Pouzite aplikaciu Batch Manager, ak chcete zneplatnit:
vzorku,
davku pred ukoncenim kroku zdruzovania (Pool),
skupinu vzoriek po dokonceni kroku zdruzovania a pred vytvorenim spravy o teste.
> POZNAMKA
Pred spustenim aplikacie Batch Manager ukoncite vSetky aktuélne spustené metdody.

Pristup k aplikacii Batch Manager

1 Ak chcete otvorit aplikaciu Batch Manager, vykonajte niektory z nasledujucich krokov:
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V spustaci aplikacii vyberte polozku VeriSeq NIPT Batch Manager (Spravca davok VeriSeq NIPT).
V pocitaci pripojenom do siete prejdite do umiestnenia C:\Program Files
(x86)\HAMILTON\Methods\VeriSegNIPT a otvorte subor metody aplikacie Batch Manager
(VeriSegNIPT_Batch_Manager.med) pomocou softvéru Hamilton Run Controller.

Zneplatnenie vzorky

1

o B~ WO N

Otvorte aplikaciu Batch Manager.

Zadajte ID davky a meno pouzivatela alebo inicidly operatora a vyberte moznost OK.

Na diagrame dostiCky s davkou vyberte poziciu jamky pridruzenu k vzorke, ktora zlyhala.

Potvrdte, ze sa zobrazuje spravna vzorka, a vyberte moznost Invalidate sample (Zneplatnit vzorku).

Zadajte pri€inu zlyhania a vyberte moznost Invalidate (Zneplatnit).
Na diagrame dosticky s davkou sa farba vzorky so zruSenou platnostou zmeni zo zelenej na Cervenu
a oznacenie stavu sa zmeni z platného na nedspesny.

Batch Invalidation

—_

A~ W N

Otvorte aplikaciu Batch Manager.
Zadajte ID davky a meno pouzivatela alebo inicidly operatora, a vyberte moznost OK.
V diagrame dosticky s davkou vyberte moznost Invalidate Batch (Zneplatnit davku).

Zadajte pri€inu zlyhania a vyberte moznost Invalidate (Zneplatnit).
Ak v diagrame dosticky s davkou neexistuju ziadne platné skupiny/pooly pre danu davku, farba vsetkych
vzoriek sa zmeni zo zelenej na Cervenu. Platné skupiny (pool) vramci davky ostanu v platnosti.

Zneplatnenie skupiny

;
2

Pristup k aplikacii Batch Manager (Spravca davok).

Zadajte ID davky a meno pouzivatela alebo inicidly operatora a vyberte moznost Pool Manager (Spravca
skupin).

Naskenujte Ciarovy kod skupiny.
Zadajte meno pouzivatela alebo inicidly operatora a vyberte moznost OK.

Zadajte pri€inu zlyhania a vyberte moznost Invalidate (Zneplatnit).

Nahratie harka udajov na analyzu

Pouzivatel mbze pomocou aplikacie Batch Manager nahrat harok udajov na analyzu s informaciami
ovzorkach. Pomocou tejto funkcie méze pouzivatel napriklad nahrat alebo zmenit informéacie o velkych
sUpravach vzoriek. Pri nahravani harka udajov na analyzu mézete zmenit vSetky atributy vzoriek okrem typu
vySetrenia.

1

2
3
4

Otvorte aplikaciu Batch Manager.
Zadajte ID davky a meno pouzivatela alebo inicidly operatora a vyberte moznost OK.
Vyberte moznost Upload New Sample Sheet (Nahrat novy harok udajov na analyzu).

Vyberte pozadovany harok udajov na analyzu a potom vyberte moznost OK.
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ZruSenie vzorky

1 Otvorte aplikaciu Batch Manager.
Zadajte ID davky a meno pouzivatela alebo inicialy operatora a vyberte moznost OK.
Na diagrame dosticky s davkou vyberte poziciu jamky pridruzenu k zrusenej vzorke.

Potvrdte, Ze sa zobrazuje spravna vzorka, a vyberte moznost Cancel Sample (Zrusit vzorku).

a A~ W N

Zadajte pricinu zlyhania a vyberte moznost Cancel (Zrusit).
Na diagrame dostiCky s davkou sa farba zruSenej vzorky zmeni zo zelenej na Cervend.

Softvér VeriSeq NIPT Services (sluzby) zahimia niekolko nastrojov na konfiguraciu a verifikaciu zariadenia ML
STAR a Workflow Manager. Tieto nastroje nie su nutné na normalnu prevadzku systému, ale méze ich
vyzadovat technicka podpora spolo¢nosti lllumina alebo Hamilton v pripade rieSenia problémov so
systémom. Okrem toho sa tieto nastroje pouzivaju na Upravu parametrov systému v désledku zmeny hustoty
klastrov.

Spustenie sluzieb VeriSeq NIPT

&y POZNAMKA
Pred spustenim sluzieb zavrite vSetky spustené metddy.

Na ziskanie pristupu k sluzbam VeriSeq NIPT Services vykonajte niektory z nasledujucich krokov:
V spustaci aplikacii vyberte polozku VeriSeq NIPT Services (Sluzby VeriSeq NIPT).
V pocitaci pripojenom do siete prejdite do umiestnenia C:\Program Files

(x86)\HAMILTON\Methods\VeriSegNIPT\ a otvorte subor s metddami sluzieb VeriSeq NIPT (VeriSeqNIPT_
Service.med) pomocou aplikacie Hamilton Run Controller.

Nastroje sluzieb umoznuju vykonat dva typy testov:

Individual Tests (Individualne testy) — testy komponentov pouzivané na rieSenie problémov s hardvérom
ML STAR.

Service Tools (Servisné nastroje) — nastroje na konfiguraciu aplikacie Workflow Manager.

Individualne testy

S cielom odstranit hardvérové problémy, ktoré sa vyskytli v aplikacii Workflow Manager, sa mézu vyzadovat
nasledujuce systémove testy.

Systémovy test Opis

Barcode/Autoload Testy spravnosti konfiguracie systémovej plosiny, modulu AutolLoader a funkénosti skenovania
¢iarovych kédov.

CPAC Testovanie funkénosti systémov ohrievaca ploSiny CPAC. Kontrola spravneho pripojenia
jednotlivych jednotiek k riadiacej skrinke.

BVS Vacuum Testovanie funkénosti zakladného vakuového systému (BVS) ploSiny na overenie toho, ¢i sa
vakuovy systém dokaze aktivovat a dosiahnut prevadzkové tlaky.
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Systémovy test Opis

Independent Testy funk&nosti nezavislych pipetovacich kanalov. SlUzi na vykonanie testu retencie kvapalin na
Channel detekciu kvapkania pipetovacich kanalov a konzistentnosti dodavanych objemov.

iSwap Sluzi na testovanie funk&nosti robotického ramena iSwap a overenie zakladnych vyucbovych

pozicii plosiny.
96-Head Test funkenosti pipetovacej hlavy CO-RE 96. Sluzi na vykonanie testu retencie kvapalin na
detekciu kvapkania pipetovacich kanalov a konzistentnosti dodavanych objemov.
Uskutocnenie individualnych testov:
1 Vyberte Specificky test, ktory chcete spustit.
iy POZNAMKA
' Komplexné spustenie I0Q vedie k postupnému spusteniu vsetkych Siestich testov.

2 Postupujte podla pokynov na obrazovke, zaznamenaijte si pozorovania ohladom funkénosti zariadenia
a akékolvek generované systémové chyby.

Po dokonceni vyberte moznost Abort (Prerusit) na ukoncenie metody.
Ak budete poziadani, aby ste poskytli denniky systémového sledovania generované pocas testu, tieto
denniky su dostupné v adresari C:\Program Files (x86)\HAMILTON\LogFiles (zaCinaju sa retazcom
VeriSegNIPT_Services).

Nastroje sluzby

Nastroje sluzby umoznuju konfigurovat aplikaciu Workflow Manager a niektoré parametre analyzy.

Test systému Opis

Server Configuration  Nakonfiguruje a otestuje prepojenie aplikacie VeriSeq NIPT Workflow Manager a softvéru na
(Konfiguracia analyzu Assay Software. Spravna komunikacia medzi tymito systémami je potrebna na vykon
servera) aplikacie Workflow Manager.

Assay Configuration Sluzi na resetovanie predvolenej koncentracie kniznice.
(Konfiguracia
analyzy)

Deck Teach Tool Sluzi na export a import nau¢enych pozicii laboratérneho vybavenia zo suboru.

Server Configuration (Konfiguracia servera)

Ak sa zmeni sietova adresa miestneho servera VeriSeq Onsite Server v2, nasmeruijte aplikaciu Workflow
Manager na novu adresu.

1 Zponuky Services Tools (Nastroje sluzby) vyberte moznost Server Configuration (Konfiguracia servera).
Aktualizujte URL adresu novou adresou miestneho servera.

V poli na heslo zadajte sietové heslo pre miestny server.

A W N

Vyberte moznost Test Connection (Otestovat pripojenie) a odoslite testovaciu spravu.
Ak sa tato sprava nedoruci, obratte sa na technicku podporu spolo¢nosti lllumina.

5 Na obrazovke System Configuration (Konfiguracia systému) vyberte moznost OK a kliknutim na mozZnost
Apply (Pouzit) ulozte novu adresu.
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Ak aktualizujete sietovu adresu, musite aktualizovat aj certifikat SSL (Secure Sockets Layer) v pocitaci,
v ktorom je spustena aplikacia Workflow Manager. Spustite softvér na analyzu VeriSeq NIPT Assay Software
v2 vtomto poditaci a postupujte podla Casti Stiahnutie a inStaldcia certifikdtu na strane 25.

Konfiguracia analyzy

Koncentraciu kniznic sekvenatora v skupinach sekvenatora v aplikacii Workflow Manager mézete medzi
jednotlivymi chodmi upravit, a to pocas procesu zdruzovania (precitajte si pribalovy letak k systemu VeriSeq
NIPT Solution v2 (¢. dokumentu 7000000078751)). Nastroj Assay Configuration (Konfiguracia analyzy) je
mozné pouzit aj na zmenu predvoleného nastavenia tejto koncentracie.

Nastroj Assay Configuration je taktiez mozné pouzit na zmenu hodnoty inych parametrov.Parameter Default
Sex Chromosome Reporting (Predvolené vykazovanie pohlavnych chromozémov) mdzete nastavit na
hodnotu Yes (Ano) alebo No (Nie). Toto nastavenie urduje atribut, ktory sa priradi k vzorkdm po stladeni
tlacidla Use Default (Pouzit predvolbu) pocas pripravy vzorky. Parameter Screen Type (Typ skriningu) je
mozné nastavit ma hodnotu Basic (Zakladny) alebo Genomewide (Celogendmovy) a toto nastavenie uréuje
typ skriningu vzorky.

1 Vyberte moznost Assay Configuration (Konfiguracia analyzy).

2 Do pola Target Library Concentration (Cielova koncentracia kniznice) (pg/ul) zadajte pozadovanu
hodnotu.

3 Parameter Default Sex Chromosome Reporting (Predvolené vykazovanie pohlavnych chromozémov)
nastavte na pozadovanu hodnotu.

4 Parameter Screen Type (Typ skriningu) nastavte na pozadovanu hodnotu.

5 Vyberte moznost Apply (Pouzit).

Deck Teach Tool

Pocas rieSenia problémov sa mbze vyzadovat export nauc¢enych pozicnych hodndt. Pomocou nastroja Deck
Teach Tool generujete zoznam poldh spolu sich hodnotami.

1 Vyberte polozku Deck Teach Tool (Nastroj Deck Teach Tool).
Vyberte polozku Export (Exportovat).

Vyberte umiestnenie vystupu textového suboru obsahujuceho nau¢ené polohy plosiny.

A W N

Vyberte moznost OK.
Nastroj Deck Teach Tool uloZi textovy subor obsahujlci hodnoty vsetkych naucenych poldh
laboratérneho vybavenia pre instalaciu aplikacie Workflow Manager.

5 Vyberom moznosti Cancel (Zrusit) sa vratite na obrazovku Method Selection (Vyber metddy).
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Systém sekvenovania novej generacie vytvara sekvenovacie Citania pre vSetky vzorky v kvantifikovanej
skupine kniznic a prostrednictvom miestneho servera sa integruje so softvérom VeriSeg NIPT Solution v2.
Udaje sekvenovania vyhodnocuje aplikacia Analysis Handler, ktora je suCastou softvéru na analyzu Assay
Software.

Pri integrécii systému sekvenovania novej generacie so softvérom VeriSeq NIPT Solution v2 zohladnite
nasledujuce body.

Integracia uloziska udajov.
Vykonnostné moznosti analyzy.
Obmedzenia sietovej prevadzky.

Softvér na analyzu Assay Software vyzaduje sekvenator novej generacie, ktory dokaze generovat Udaje
sekvenovania pripravenej skupiny (pool) kniznic v sulade s nasledujucimi Specifikaciami:

Vytvorenie Sitani z oboch koncov s 2 x 36 bazami.

Kompatibilita sindexacnymi adaptérmi v suprave na pripravu vzoriek VeriSeq NIPT Sample Prep Kit.
Dvojkanalovy chemicky proces.

Automatické vytvaranie suborov .BCL.

Typicky chod sekvenovania v zariadeni VeriSeq NIPT Solution v2 vyZzaduje miesto na ulozenie 25 — 30 GB
udajov sekvencného systému novej generacie. Skutocna velkost Udajov sa v zavislosti od finalnej hustoty
klastra mbze odliSovat. Server Onsite Server ponuka viac nez 7,5 TB ukladacieho priestoru, ¢o postacuje
priblizne na 300 sekvencnych cyklov (7500/25 = 300).

Na ucely ukladania udajov priradte sekvencny systém novej generacie k serveru Onsite Server pouzitim
niektorej z nasledujucich metdd:

Server Onsite Server pouzite ako odkladaci priestor Udajov. V ramci tejto konfiguracie je sekvenator
priradeny priamo k serveru a uchovava Udaje na lokéalnej jednotke.

V pripade laboratdria s velkym objemom vystupov pouZite sietovy ukladaci priestor (NAS). Nakonfigurujte
sekvencny systém novej generacie tak, aby ukladal udaje o sekvenovani priamo na konkrétne miesto

v priestore NAS.

V ramci tohto nastavenia nakonfigurujte server Onsite Server na monitorovanie Specifického umiestnenia
NAS, ktoré serveru umoznuje monitorovat nadchadzajuce chody sekvenovania. Na zvysenie poctu
spracovanych vzoriek je mozné vyuzit viacero sekvenénych systémov novej generdcie. DalSie informéacie
o spbsobe priradenia servera k NAS najdete v Casti Spravovanie zdielanej sietovej jednotky na strane 23.
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Dalsie informécie o spdsobe priradenia sekven&nych systémov novej generdcie k serveru alebo k systému
NAS najdete v pouzivatelskej prirucke k systému.

VeriSeq NIPT Analysis Pipeline spravidla spracuva Udaje jedného chodu sekvenovania priblizne vintervale
5hodin. Ked rozsirujete laboratérium na ucely zvacSenia objemu spracuvanych vzoriek, paméatajte na to, ze
jeden server dokaze denne spracovat Styri chody, t. j. 48 vzoriek x 4 = 192 vzoriek denne. Informacie

o dalSich moznostiach zvySenia objemu spracovania vzoriek ziskate od oddelenia podpory spolo&nosti
lllumina.

Systém VeriSeq NIPT Solution v2 vyuziva laboratérnu siet LAN na prenos udajov medzi systémom
sekvenovania novej generacie, serverom Onsite Server a systémom NAS (ak ne nakonfigurovany).

Ked budete chciet zvysit objem spracovania vzoriek, prihliadajte na nasledujice obmedzenia prenosov
vramciinfrastruktdry IT:

Priemerna hodnota prenosu udajov velkosti priblizne 25 GB, ktoré boli generované v priebehu priblizne
10hodin, je 0,7 Mb/s/sekvenator.

V laboratérnej infrastrukture mdzu existovat aj d'alSie zdroje prenosov, ktoré je potrebné zohladnit.

Ak pouzivate sekvencny systém novej generacie s modulom VeriSeq NIPT Local Run Manager (LRM),
vykonanim nasledujucich krokov sa pripravte na sekvenovanie:

1 Vaplikacii Local Run Manager (Spravca lokalnych chodov) vyberte polozku Create Run (Vytvorit chod).
2 Vrozbalovacej ponuke vyberte polozku VeriSeq NIPT.

3 Zadajte udaje do nasledujucich poli.
Nazov chodu
Run Description (Opis chodu) (volitelné)
Pool Barcode (Ciarovy kéd skupiny)

J UPOZORNENIE

J Zadany Ciarovy kod skupiny vmodule LRM sa musi zhodovat s Ciarovym kodom skupiny zadanym
vaplikacii Local Run Manager (Spravca lokalnych chodov). Analyticky softvér odmietne nespravne
konfiguracie chodu a mdze sa vyzadovat opakovanie sekvenovania.

4 Vyberte moznost Save Run (Ulozit chod).
Po dokonceni nastavovania chodu mézete chod spustit pomocou softvéru.
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Softvér na analyzu VeriSeq NIPT Assay Software v2 vytvara Statistiku na vyhodnotenie poctu kopif
chromozému v testovanych vzorkach a poskytuje stanovenie aneuploidie na chromozémoch vybranych na
analyzu. Vyber chromozémov na analyzu zavisi od typu vySetrenia, ktoré zvolite: zakladné vySetrenie
(chromozdmy 21, 18, 13, X aY) alebo vySetrenie celého gendmu (vSetky chromozomy). Ak si vyberiete
vySetrenie celého gendmu, softvér vykona aj test na pritomnost subchromozomalnych oblasti prirastkov alebo
strat poctu koépil vautozéme. Sekvenovaci pristroj novej generacie vytvara vstup pre analyzu v podobe ¢itani
z oboch koncov s 36 bazami.

Softvér na analyzu VeriSeq NIPT Assay Software v2 funguje na miestnom serveri VeriSeq Onsite Server v2.
Miestny server je Ustrednou sucastou softvéru VeriSeq NIPT Solution v2 a funguje ako prepéjaci bod medzi
aplikaciou VeriSeqg NIPT Workflow Manager, systémom sekvenovania novej generacie a pouzivatelom.

Softvér na analyzu Assay Software zoradi ¢itania podla referenéného ludského genému a vykona analyzu
¢itani, ktoré zodpovedaju jedineCnému miestu alebo lokalite v gendme. Softvér na analyzu Assay Software
vyluci duplicitné ¢itania a lokality, ktoré su spojené s vysokou variabilitou pokrytia v euploidnych vzorkach.
Udaje sekvenovania sa normalizujii vzhladom na obsah nukleotidov a takisto kvéli oprave Gginkov davky

a dalsich zdrojov neziaducej variability. Informdcie o dizke fragmentu cfDNA sa odvodzuju z &itanf
sekvenovania z oboch koncov. Softvér na analyzu Assay Software okrem toho posudzuje Statistiku pokrytia
oblasti sekvenovania, o ktorych je zndme, Ze st obohatené fetalnou alebo materskou cfDNA. Udaje ziskané
zdizky fragmentu a analyzy pokrytia sliZia na odhad fetélnej frakcie (FF) v kaZdej vzorke.

Pri kazdom type vySetrenia vybraného pre prislusnu vzorku z ponuky testov softvér na analyzu Assay
Software vykaze, Ci sa zistila anomalia alebo nie. V pripade zakladného vysSetrenia su vSetky anomalie
aneuploidia. V pripade vySetrenia celého gendmu mdze byt anomaliou aneuploidia alebo Ciastocna delécia Ci
duplikacia.

Softvér na analyzu Assay Software bezi nepretrzite a sleduje nové udaje sekvenovania, ked su na miestnom
serveri pridavané do prieCinka Input (Vstup). Po identifikacii nového chodu sekvenovania sa spusti
nasledujuci tok.
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Obrazok 3 Schéma toku udajov
Monitorovanie | Sekvenovanie | Kontrola kvality Analyza Vytvaranie sprav

if chod
la do poradia Wytwarit sprivy

(Cakajte na dokonéenie : Udaje kontroly kvality
sekvenovania chodu sekvenovania

Spustif anatyzu
|V pripade zlyhania
zopakovat trikrdt)

1 Monitorovanie — predbezne kontroluje platnost nového chodu sekvenovania. Kontroly platnosti zahtfiaju
kontroly kompatibility parametrov chodu (¢i hodnoty zodpovedaju o¢akavanym hodnotam) a pridruzenie
prietokového ¢lanku ku znamej existujlicej skimavke na zdruzovanie (pool) a zabezpeduje, aby sa
neopakovali vykazovania vysledkov rovnakych vzoriek v skupine (pri opakovanom chode). V pripade
zlyhania niektorej z tychto kontrol dostane pouzivatel' upozornenie z e-mailového notifikacného systému
a prostrednictvom zdznamu Alerts (Vystrahy) vo webovom pouzivatelskom rozhrani.

2 Sekvenovanie — nepretrzite monitoruje dokoncovanie chodu sekvenovania. Nastaveny ¢asovac uréuje
vymedzeny ¢as na dokoncenie chodu. Ak tento ¢as vyprsi, pouzivatel dostane upozornenie z e-
mailového notifikacného systému a prostrednictvom zaznamu Alerts (Vystrahy) vo webovom
pouzivatelskom rozhrani.

3 Kontrola kvality — kontroluje subory InterOp QC, ktoré vytvoril sekvenator. Softvér na analyzu Assay
Software kontroluje celkovy pocet klastrov, hustotu klastrov a skére kvality Citani. Ak nie su splnené
kritéria kontroly kvality, pouzivatel dostane upozornenie z e-mailového notifikacného systému
a prostrednictvom zaznamu Alerts (Vystrahy) vo webovom pouzivatelskom rozhrani.

4 Analyza - spravuje poradie na analyzu viacerych chodov sekvenovania vytvorenych réznymi nastrojmi
nakonfigurovanymi so serverom. Server postupne spracovava jednotlivé ulohy analyzy v poradi, v ktorom
boli prijaté. Po uspesnom dokondeni jednej analyzy sa spusti dalSia naplanovana analyza v poradi. Ak
chod analyzy zlyha alebo vyprsi ¢asovy limit, softvér na analyzu Assay Software ju az trikrat automaticky
znovu spusti. Po kazdej chybe dostane pouzivatel upozornenie z e-mailového notifikacného systému
a prostrednictvom zaznamu Alerts (Vystrahy) vo webovom pouzivatel'skom rozhrani.

5 Vytvaranie sprav — po dokonceni analyzy vytvori spravu, ktora obsahuje kone¢né vysledky. Ak dbjde
k chybe a spravy sa nevytvoria, pouzivatel dostane upozornenie z e-mailového notifikacného systému
a prostrednictvom zaznamu Alerts (Vystrahy) vo webovom pouzivatelskom rozhrani.

Ulohy softvéru Assay Software

Assay Software vykondva automatizované ulohy, ako aj ulohy iniciované pouzivatelom.
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Automatizované ulohy
Assay Software vykonava nasledujuce automatizované ulohy:

Zoradenie a uchovavanie dennika pripravy vzoriek — slizi na generovanie mnoziny vystupnych suborov na
konci kazdého kroku aich uloZenie do priedinka ProcessLogs vo vystupnom prie¢inku. Dalsie informacie
najdete v Sastiach Struktura suboru sprdv na strane 38 (prehlad) a Sprdvy o spracovani na strane 50
(podrobné udaje).

Generovanie upozornenia vo forme vystrahy, e-mailu a spravy — slUzi na monitorovanie stavu platnosti
davky, skupiny (pool) a vzorky pocas krokov pripravy vzoriek, kontroly kvality sekvenénych udajov

a analytickych vysledkov vzorky. Na zaklade uvedenych validacnych kontrol Assay Software urci, ¢i sa
ma pokracovat v procese a ¢i sa budu vysledky vykazovat. Assay Software ukond&i proces vtedy, ked'
déjde k zneplatneniu davky alebo skupiny (pool) na zaklade vysledkov kontroly kvality. Pouzivatelovi sa
odosle e-mailové oznamenie, generuje sa sprava a vo webovom pouzivatelskom rozhrani sa do dennika
zaznamena vystraha.

Analyza Udajov sekvenovania — slUZi na analyzu nespracovanych udajov sekvenovania pre kazdu vzorku
znasobenu (multiplexovanu) v skupine/poole pomocou integrovaného softvéru NIPT Assay Software.
Assay Software urCuje vysledky aneuploidie pre kazdu vzorku. Systém nevykazuje vysledky vzoriek,
ktorych platnost bola zrusena pouzivatelom (alebo tych vzoriek, ktoré pouzivatel zrusil). V pripade
vzoriek, ktoré nesplnili kritéria kontroly kvality, sa uvadza explicitné odévodnenie zlyhania, vysledky
takychto vzoriek sa v&ak neuvadzaju. Dalie informdcie najdete v Sasti NIPT Report (Sprdva NIPT) na
strane 41.

Generovanie suboru s vysledkami — poskytuje vysledky vzoriek vo formate suboru s hodnotami
oddelenymi tabulatorom, ktory sa uklada do vystupného prieCinka. DalSie informacie najdete v casti NIPT
Report (Sprava NIPT) na strane 41.

Generovanie spravy — Assay Software generuje doplnkoveé informacie o vysledkoch, oznamenia a spravy
o procese. DalSie informacie najdete v asti Systémové spravy na strane 37.

Zneplatnenie vzorky, skupiny (pool) a davky —
Zneplatnenie vzorky — Assay Software oznaci jednotlivé vzorky za neplatné vtedy, ked pouzivatel:
Explicitne vzorku zneplatni.
Zneplatni celu dosticku pocas pripravy kniznice pred vytvorenim skupin/pool.

Ked sa vzorka oznaci ako neplatna, automaticky sa generuje sprava o zruseni platnosti vzorky, pozri
Sprava Sample Invalidation (Sprdva o zneplatneni vzorky) na strane 49.

Generovanie spravy o zneplatneni skupiny (pool) a davky — platnost skupin a davok méze zrusit iba
pouzivatel. Zneplatnené skupiny systém nespracuje. Platnost skupin, ktoré uz boli vytvorené
zneplatnej davky, sa automaticky nezrusi a systém ich méze dalej spracovat. Skupiny v3ak nie je
mozné vytvarat zdavok so zrusenou platnostou. Ked' sa zrusi platnost skupiny, systém za
nasledujucich podmienok generuje spravu o ziadosti o opakovanie testovania skupiny:

Davka je platna.
Pre tuto davku neexistuju dalSie dostupné skupiny.
Pocet povolenych skupin z davky nebol vyCerpany.

Dal8ie informacie najdete v &asti Sprdva Pool Retest Request (PoZiadavka zopakovania testu skupiny
(pool)) na strane 49.
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Riadenie opakovaného testovania —

Zlyhania skupin (pool) — skupiny, ktoré zlyhaju, su spravidla skupiny, ktoré zlyhali vramci metriky
kontroly kvality sekvenovania. Ak chod ukoncite, Assay Software nebude dalej spracuvat skupiny,
ktoré zlyhali. Vykonajte opakované sekvenovanie pouzitim druhého alikvotu skupiny.

Zlyhania vzoriek — ak sa to vyzaduje, softvér povoli opakované testovanie zlyhanych vzoriek. Vzorky,
ktoré zlyhali, je potrebné zaclenit do novej davky a znova spracovat pomocou analytickych krokov.

Opakované spustenia — systém nebude opakovane analyzovat skupiny so vzorkami, ktoré uz boli
spracované a uspesne vykazané. Opakované spustenie spracovania vzorky je mozné vykonat po
presunuti vzorky do novej davky.

Ulohy pouZivatela
VeriSeq NIPT Solution v2 umoznuje pouzivatelom vykonavat nasledujuce ulohy:
Pomocou aplikacie Workflow Manager:
Oznacit jednotlivé vzorky, vsetky vzorky v davke alebo vsetky vzorky pridruzené k skupine ako neplatné.

Oznacit konkrétnu vzorku ako zruSenu. V konecnej sprave o vysledkoch potom softvér Assay Software
oznadi vysledok ako zruseny.

Pomocou softvéru na analyzu Assay Software:
Nakonfigurovat softvér, ktory sa ma instalovat, a zacClenit ho do infrastruktury laboratdrnej siete.

Zmenit nastavenia konfiguracie, napriklad nastavenia siete, umiestnenia zdielanych prie€inkov alebo
spravovanie pouzivatelskych uctov.

Zobrazit stav systému a davok, spravy o spracovani vysledkov a davok, zaznamy o ¢innosti a audite
avysledky analyzy.
iy POZNAMKA

Pouzivatelia mozu vykondvat konkrétne Glohy na zaklade svojich opravneni. Dal$ie informacie néjdete v &asti
Prirad'ovanie pouzivatelskych rolf na strane 22.

Aplikacia Sequencing Handler

Softvér na analyzu Assay Software pouziva aplikaciu Sequencing Handler na spravovanie chodov
sekvenovania vytvorenych sekvenovacimi nastrojmi. Identifikuje nové chody sekvenovania, overuje parametre
chodu a uvadza do suladu ¢iarovy kod skupiny so znamou skupinou, ktora sa vytvorila v procese pripravy
kniznice. Ak ich nemozno priradit, vytvori sa upozornenie pre pouzivatela a chod sekvenovania sa zastavi.

Po uspesnom dokonc&eni overenia softvér na analyzu Assay Software dalej sleduje dokoncovanie chodov
sekvenovania. Dokoncené chody sekvenovania su zarad'ované do poradia na spracovanie pomocou
programu Analytic Pipeline Handler (pozri Cast Analytic Pipeline Handler na strane 18).

Kompatibilita chodu sekvenovania

Server analyzuje len tie chody sekvenovania, ktoré su kompatibilné s analytickym pracovnym postupom pre
cfDNA.

Na vytvorenie primarnej analyzy baz pouzivajte len kompatibiiné metddy sekvenovania a verzie softvéru.
&7 POZNAMKA
' Pravidelne sledujte metriky vykonu udajov sekvenovania, aby ste udrzali kvalitu udajov v ramci Specifikacie.
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Modul VeriSeq NIPT Local Run Manager konfiguruje sekvenovanie pomocou nasledujucich parametrov
Citania:

Chod s ¢itaniami z oboch koncov v cykle 2 x 36.

Dvojité indexovanie s dvoma 8-cyklovymi Citaniami indexov.

Analytic Pipeline Handler

Softvér Analytic Pipeline Handler spusta cyklus analyzy na detekciu aneuploidie. Cyklus spracuva naraz vzdy
jeden chod sekvenovania, pri€om priemerné trvanie je kratSie nez 5 hodin na jednu skupinu (pool). Ak analyza

spracovania skupiny zlyha alebo sa nedokonc¢i v ddsledku vypadku napajania ¢i ¢asového limitu, nastroj

Analytic Pipeline Handler automaticky znova umiestni chod do frontu. Ak spracovanie skupiny 3-krat po sebe

zlyha, chod sa oznadi ako zlyhany a pouzivatel bude o tejto skuto¢nosti informovany.

Uspesdny analyticky chod spusti generovanie spravy NIPT. Dal$ie informacie najdete v &asti NIPT Report
(Sprava NIPT) na strane 41.

Vymedzeny Cas na pracovny postup a poziadavky na skladovanie

Pracovny postup analyzy cfDNA ma nasledujuce obmedzenia ¢asu a podmienok skladovania.

Parameter Prednastavena hodnota
Maximalny ¢as sekvenovania 20 hodin

Maximalny ¢as analyzy 10 hodin

Minimalne ulozisko do¢asnych udajov 900 GB

Softvér na analyzu Assay Software hostuje miestne webové pouzivatel'ské rozhranie, ktoré umozniuje
jednoduchy pristup k miestnemu serveru odkialkolvek v sieti.

iy POZNAMKA
' Webové pouzivatelské rozhranie softvéru na analyzu Assay Software nepodporuje pouzitie mobilnych
zariadeni.
Webové pouzivatelské rozhranie poskytuje tieto funkcie:

Zobrazenie nedévnych ¢innosti — identifikuje kroky dokoncené v priebehu vykonavania analyzy.
Pouzivatel je na mnohé z tychto ¢innosti upozorneny prostrednictvom e-mailového notifikacného
systému. Viac informacii najdete v Casti Upozornenia softvéru Assay Software na strane 58.

Zobrazenie chyb a vystrah — identifikuje problémy, ktoré by mohli zabranit dalSiemu pokracovaniu testu.

Chybové hlasenia a vystrahy sa pouzivatelovi odosielaju prostrednictvom e-mailového notifikacného
systému. Viac informacii najdete v Casti Upozornenia softvéru Assay Software na strane 58.

Konfiguracia nastaveni serverovej siete — personal spolo¢nosti lllumina obvykle nakonfiguruje siet pocas
instalacie systému. Ak miestna siet vyzaduje zmeny v IT systéme, mdze byt potrebné vykonat Upravy.
Viac informacii najdete v Casti Zmena nastaveni siete a servera na strane 25.

Spravovanie pristupu k serveru — miestny server umoznuje pristup na drovni spravcu a operatora. Tieto

Urovne pristupu kontroluju zobrazovanie Cinnosti, vystrah a chybovych zaznamov a Upravy nastaveni siete

amapovania Udajov. Dalsie informacie najdete v Sasti Spravovanie pouZivatelov na strane 22.
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Konfigurécia priedinka s idajmi sekvenovania — na zaklade predvoleného nastavenia server uklada udaje
sekvenovania. Na rozsirenie kapacity Uloziska je vSak mozné pridat centralne ulozisko NAS. DalSie
informacie najdete v Casti Spravovanie zdielanej sietovej jednotky na strane 23.

Konfiguracia zoznamu priiemcov e-mailovych notifikacii — spravuje zoznam priiemcov, ktori dostavaju e-
mailové notifikacie s chybovymi hlaseniami a vystrahami suvisiacimi so spracovanim analyzy. DalSie
informacie najdete v asti Konfiguracia systemovych e-mailovych oznameni na strane 26.

Konfigurécia Sifrovania zalohy databazy — umozniuje Sifrovanie a nastavenie hesla na Sifrovanie zaloh
databazy servera. Tato funkcia okrem toho umoznuje vytvorit doCasnu nezasifrovanu zalohu. DalSie
informacie najdete v Casti Konfiguracia sSifrovania zalohy na strane 27.

Konfigurécia sietovych hesiel — umoZznuje nastavit sietové hesla na komunikaciu medzi serverom

a sekvenatormi, ako aj serverom a pristrojmi systému VeriSeq NIPT Microlab STAR. DalSie informacie
najdete v Casti Konfigurdcia sietovych hesiel na strane 28.

Restart alebo vypnutie servera — podla potreby restartuje alebo vypne server. Restart alebo vypnutie
moze byt potrebné na pouzitie nastaveni konfiguracie alebo ako opravny prostriedok pri zlyhani servera.
DalSie informacie najdete v Casti Restart servera na strane 33 a Vypnutie servera na strane 33.

Licenéna zmluva s koncovym pouzivatelom

Po prvom prihlaseni do webového pouzivatelského rozhrania vas systém vyzve, aby ste prijali znenie licencnej
zmluvy s koncovym pouzivatelom (EULA). Ak vyberte moznost Download EULA (Stiahnut zmluvu EULA),
mobzete si stiahnut licencnu zmluvu do pocitaca. Softvér vyzaduije prijatie licencnej zmluvy EULA pred tym,
nez zaCnete pracovat s webovym pouzivatelskym rozhranim.

Ak prijmete licencnu zmluvu EULA, mdzete sa vratit na stranku licen¢nej zmluvy EULA a podla potreby si
dokument stiahnut.

Konfiguracia webového pouzivatel'ského rozhrania

V rozbalovacom zozname konfiguraénych nastaveni vyberte ikonu nastaveni # . Nastavenia, ktoré sa
zobrazia, zavisia od roly pouzivatela a priradenych povoleni. DalSie informacie najdete v asti Prirad’ovanie
pouzivatel'skych roli na strane 22.

&y POZNAMKA
Technik nema pristup k ziadnej z tychto funkcii.

Nastavenie Opis

User Management Pridavanie, aktivacia, deaktivacia a Uprava povereni pouzivatelov. lba servisni technici a spravcovia.
(Spravovanie
pouzivatelov)

Email Configuration Uprava zoznamu odberatelov e-mailovych oznédmeni.
(Konfiguracia e-mailu)

Backup Encryption Aktivacia Sifrovania zaloh databazy a generovanie do¢asnej nesifrovanej zalohy.
(Sifrovanie zalohy)

Network Passwords Nastavenie sietovych hesiel na komunikaciu medzi serverom a komponentmi systému.
(Sietové hesla)

Reboot Server Iba servisni technici alebo spravcovia.
(Restartovat server)

Shut Down Server lba servisni technici alebo spravcovia.
(Vypnut server)
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Prihlasenie sa do webového pouzivatelského rozhrania

Pristup do rozhrania softvéru Assay Software a prihlasenie:

1 Vpocditaci, ktory je pripojeny do rovnakej siete ako server Onsite Server, otvorte niektory z nasledujucich
webovych prehliadacov:

Chrome, v69 alebo novsia verzia
Firefox, v62 alebo novsia verzia
Internet Explorer, v11 alebo novsia verzia

2 Zadaijte IP adresu servera alebo nazov servera poskytnutého spolocnostou lllumina pocas instalacie,
ekvivalentne k moznosti \\<IP adresa VeriSeq Onsite Server v2>\login.

Napriklad: \\10.10.10.10\login.

3 Ak sa zobrazi vystraha prehliadaca tykajuca sa zabezpecenia, priradte prislusnu vynimku a prejdite na
prihlasovaciu obrazovku.

4 Na prihlasovacej obrazovke zadajte meno pouzivatela a heslo (rozliSuju sa velké a malé pismena), ktoré
vam poskytla spolo¢nost lllumina, a vyberte polozku Log In (Prihlasit sa).

&7 POZNAMKA

Po uplynuti 10 minut necinnosti softvér Assay Software automaticky odhlasi aktualneho pouzivatela.

Pouzivanie riadiaceho panela

Riadiaci panel softvéru VeriSeq NIPT Assay Software v2 sa zobrazi po prihlaseni a predstavuje hlavné okno
navigacie. K riadiacemu panelu sa mézete kedykolvek vratit vyberom moznosti Dashboard (Riadiaci panel)

v ponuke.

Riadiaci panel vzdy zobrazuje poslednych 50 zaznamenanych ¢innosti (ak ich bolo menej ako 50, zobraziiba

¢innosti, ktoré boli zaznamenané). Mdzete zobrazit aj 50 predchadzajlcich ¢innosti a prehladavat histériu
¢innosti vyberom moznosti Previous (Predchadzajluce) v pravom dolnom rohu tabulky Sinnosti.

Obrazok 4 Riadiaci panel softvéru na analyzu VeriSeq NIPT Assay Software

#  Dashboard

Dashboard

Recent activities Recent erors

WHEN

2016-07-2909:17 PDT

2016-07-2909:17 PDT

2016-07-29 05:23 PDT

2016-07-29 05:14 PDT

2016-07-29 05:14 PDT

2016-07-28 19:56 PDT

2016-07-28 19:55 PDT

2016-07-28 17:18 PDT

2016-07-28 17:18 PDT

2016-07-28 16:14 PDT

2016-07-28 10:30 PDT

Server status

SUBSTSTEM

Assay

Assay

Assay

Assay

Assay

Assay

Assay

Assay

Assay

Assay

Assay

DETAILS

Aneuploicy Detection Report generated for *160728_NB551043_0005_AHCLWIBGHY”

Analysis started for *160728_NS500411_0171_AHCLGIBGXY
Sequencing QC passed for "160728_NS500411_0171_AHCLGIBGXY'
Sequencing started for "160728_NBS51043_0005_AHCLWIBGXY"
Sequencing QC passed for 160728_NBS51043_0005_AHCLWIBGKY'
Sequencing started for “160728_NBS51043_0005_AHCLWIBGXY'
Sequencing started for ‘160728_NSS00411_0171_AHCLGIBGXY’
Batch ‘DVT0151_PLO2_Y’: pool ‘PT2008505" created

Batch ‘DVTOIS1_PLO2 1" pool 'PT2008521" created

Batch ‘DVTO151_PL02_1' completed library

Batch ‘DVTO151_PLO2_1" initiated
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Zobrazenie nedavnych Cinnosti

Karta Recent Activities (Nedavne ¢innosti) obsahuje stru¢ny opis nedavnych ¢innosti softvéru na analyzu

Assay Software a miestneho servera.

Nazov
When (Kedy)

User
(Pouzivatel)

Subsystem
(Podsystém)

Details
(Podrobnosti)

Level (Urover)

Opis
Datum a ¢as ¢innosti

Identifikuje pouzivatela, ktory tuto ¢innost vykonal (ak sa vztahuje)
Entita alebo proces, ktory danu ¢innost vykonal, napriklad pouzivatel, analyza alebo konfiguracia
Opis ¢innosti

Uroven priradend danej &innosti z nasledujticich moznosti:

e Activity (Cinnost) — oznaduje &innost na serveri, napriklad restart systému alebo prihlasenie &i
odhlasenie pouzivatela.

e Notice (Upozornenie) — oznacuje neuspesne vykonany krok. Méze ist napriklad o zneplatnenie vzorky
alebo zlyhanie kontroly kvality.

e Waming (Varovanie) — oznacuje, ze pocCas normalnej prevadzky a pri spravnej funkcii hardvéru doslo
kchybe. MbzZe ist napriklad o nezname parametre chodu alebo nelispesnu analyzu.

Zobrazenie nedavnych chyb

Karta Recent Errors (Nedavne chyby) obsahuje stru¢ny opis nedavnych chyb softvéru a servera.

Nazov
When (Kedy)

User
(Pouzivatel)

Subsystem
(Podsystém)

Details
(Podrobnosti)

Level (Uroven)

Opis
Datum a ¢as ¢innosti

ldentifikuje pouzivatela, ktory tuto ¢innost vykonal (ak je tato informacia relevantna)
Entita alebo proces, ktory danu ¢innost vykonal, napriklad pouzivatel, analyza alebo konfiguracia
Opis ¢innosti

Uroven priradena danej &innosti z nasledujiicich moznosti:
e Urgent (Naliehavé) — zavazna chyba hardvéru, ktora ohrozuje prevadzku systému. Obratte sa na
oddelenie technickej podpory spolo¢nosti lllumina.
e Alert (Vystraha) — chyba po¢as normalnej prevadzky. Méze ist o poskodenie disku, problém
s dostupnym miestom alebo konfiguraciou, ktory brani vytvaraniu sprav alebo e-mailovych notifikacii.
e Error (Chyba) — chyba systému alebo servera po¢as normalnej prevadzky. Méze ist napriklad
o problém s konfiguracnym suborom alebo zlyhanie hardvéru.

Zobrazenie stavu systému a vystrah

Ak chcete zobrazit suhrnné informacie o stave servera, na riadiacom paneli vyberte kartu Server Status (Stav

servera).

V suhrne sa zobrazuju tieto informacie:

Date (Datum) — aktualny datum a ¢as

Time zone (Casové pasmo) — ¢asové pasmo nakonfigurované na serveri, ktoré sa pouziva pre datum

a ¢as e-mailov, vystrah a sprav

Hostname (Nazov hostitela) — nazov systému sa sklada z nazvu sietového hostitela a nazvu domény DNS
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Disk space usage (Vyuzite miesta na disku) — percentualny podiel aktualne vyuzitého miesta na disku,
ktoré sa pouziva na ukladanie udajov

Software (Softvér) — predpisana konfiguracia softvéru (napr. CE-IVD)
Version (Verzia) — verzia softvéru VeriSeq NIPT Assay Software v2

V suhrne sa mbze zobrazit aj tlacidlo Server alarm (Alarm servera), ktoré slizi na vypnutie poplachu
ovladaca RAID. Toto tlaCidlo sa zobrazuje len spravcom. Ak stlacite toto tlacidlo, poziadajte o dalSiu pomoc
technicku podporu spolo¢nosti lllumina.

Spravovanie pouzivatelov

&7 POZNAMKA
" Povolenie na pridavanie, Upravu alebo odstranovanie povoleni pre technikov a dalSich pouzivatelov na ich
Urovni maju iba servisni technici a spravcovia.

Priradovanie pouzivatelskychroli

Pouzivatelské roly definuju pristupové prava pouzivatela na vykonavanie niektorych uloh.

Rola Opis

Servis Servisny technik v teréne spolo¢nosti lllumina, ktory vykonava Uvodnu instalaciu a nastavenie
systému (vratane vytvorenia spravcu). Riesi problémy, vykonava opravy servera, nastavuje a meni
konfiguracné nastavenia a poskytuje trvalu softvérovu podporu.

Spravca Spravca laboratdria, ktory nastavuje a vykonava udrzbu konfiguraénych nastaveni, spravuje
pouzivatelov, definuje zoznam e-mailovych odberatelov a restartuje/vypina server.

Technik Laboratémy technik, ktory sleduje stavy a upozornenia systému.

Pridavanie pouzivatelov
Po Uvodnej instalacii prida servisny technik zo spolo¢nosti lllumina spravcu.
Pridanie pouzivatela:
1 Na obrazovke spravy pouzivatelov vyberte moznost Add New User (Pridat nového pouzivatela).
P POZNAMKA
VSetky polia su povinné.

2 Zadajte meno pouzivatela.

&7 POZNAMKA
" Povolené znaky mena pouzivatela odliSuju velké a malé pismena aje mozné pouzit iba alfanumerické
znaky (napriklad a —za0-9), znak ,,_*“ (poddiarknutie) aznak ,,-* (pomicka). Mena pouzivatelov musia
obsahovat 4 — 20 znakov a musia obsahovat najmenej jeden Ciselny znak. Prvy znak mena pouzivatela
nesmie obsahovat ¢islicu.
Assay Software pouziva mena pouzivatelov na identifikaciu oséb zaclenenych do réznych aspektov
spracovania analyzy a interakcii so softvérom Assay Software.

Zadajte celé meno pouzivatela. Celé meno sa zobrazuije iba v pouzivatelskom profile.

4 Zadajte heslo a potvrdte ho.
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&7 POZNAMKA

Hesla musia obsahovat 8 — 20znakov a najmenej jedno velké pismeno, jedno malé pismeno ajednu
Cislicu.
5 Zadajte e-mailovu adresu pouzivatela.
Pre kazdého pouzivatela sa vyzaduje jedine¢na e-mailova adresa.
6 Vrozbalovacom zozname vyberte pozadovanu rolu pouzivatela.

7 Zaciarknutim policka Active (Aktivny) okamZite aktivujete pouzivatela alebo toto poli€ko nechajte
nezaciarknuté, ak ho chcete aktivovat neskor (t. j. po dokonéeni vzdelavania).

8 Dvaojitym Kkliknutim na polozku Save (Ulozit) ulozte a potvrdte zmeny.
Novy pouzivatel sa zobrazi na obrazovke User Management (Spravovanie pouzivatelov).
Uprava pouzivatelov

Postup Upravy pouzivatela:

1 Na obrazovke User Management (Spravovanie pouzivatelov) vyberte meno pozadovaného pouzivatela.

2 Podla potreby upravte informacie o pouzivatelovi a po dokon&eni vyberte moznost Save (Ulozit).

3 Ked sa zobrazi dialdgové okno na potvrdenie zmien, znova vyberte moznost Save (Ulozit).
Zmeny pouzivatela sa zobrazia na obrazovke User Management (Spravovanie pouzivatelov).

Deaktivacia pouzivatelov

Deaktivacia pouzivatela:

1 Na obrazovke User Management (Spravovanie pouzivatelov) vyberte pozadované meno pouzivatela.
2 Zruste zadiarknutie policka Activate (Aktivovat) a vyberte moznost Save (Ulozit).

3 Po zobrazeni potvrdzujiceho hlasenia vyberte moznost Save (Ulozit).
Stav pouzivatela sa na obrazovke User Management (Spravovanie pouzivatelov) zmeni na Disabled
(Zakazany).

Spravovanie zdielanej sietovej jednotky

&7 POZNAMKA

Povolenie na pridavanie, Upravu alebo odstrafiovanie miest zdielaného prieCinka maju iba servisni technici
alebo spravcovia.

Pridanie zdielanej sietovejjednotky

Nakonfigurujte systém na ukladanie Udajov o sekvenovani na vyhradené miesto NAS namiesto servera
pripojeného k systému sekvenovania. NAS dokaze poskytnut vacsiu kapacitu ukladania a kontinualneho
zalohovania udajov.

1 Nariadiacom paneli vyberte moznost Folders (PrieCinky).
2 Vyberte polozku Add folder (Pridat priecinok).

3 Zadajte nasledujuce informacie poskytnuté spravcom IT:

Location (Miesto) — Uplna cesta k umiestneniu NAS vratane priecinka, do ktorého sa Udaje ukladaju.

Username (Meno pouzivatela) — meno pouzivatela priradené k serveru Onsite Server v pripade
pristupu k NAS.
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Password (Heslo) — heslo priradené k serveru Onsite Server v pripade pristupu k NAS.
4 Vyberte moznost Save (Ulozit).

5 Ak chcete vykonat test pripojenia NAS, vyberte moznost Test (Testovat).
Ak je pripojenie nelspesné, spolu so spravcom IT overte nazov servera, nazov umiestnenia, meno
pouzivatela a heslo.

6 Ak chcete zmeny pouzit, restartujte server.

iy POZNAMKA
' Konfiguracia zdielanej sietovej jednotky podporuije iba jeden prie¢inok Udajov sekvenovania.

Uprava zdielanegj sietovej jednotky
1 Na riadiacom paneli vyberte moznost Folders (Priecinky).
2 Upravte cestu k umiestneniu a vyberte moznost Save (Ulozit).

3 Ak chcete vykonat test pripojenia NAS, vyberte moznost Test (Testovat).
Ak je pripojenie neuspesné, spolu so spravcom IT overte nazov servera, nazov umiestnenia, meno
pouzivatela a heslo.

Odstranenie zdielanej sietovejjednotky

1 Na riadiacom paneli vyberte moznost Folders (PriecCinky).
2 Vyberte cestu k umiestneniu na Upravu/zmenu.

3 Vyberom moznosti Delete (Odstranit) odstrante externy prieCinok sekvenovania.

Konfiguracia nastaveni siete a certifikatu

Servisny technik zo spolo¢nosti lllumina pouziva obrazovku konfiguracie siete na konfiguraciu nastaveni siete
a certifikatu po€as uvodnej instalacie.

&7 POZNAMKA
' Povolenie na zmenu nastaveni siete a certifikatu maju iba spravcovia a servisni technici.

1 Na riadiacom paneli vyberte mozZnost Configuration (Konfiguracia).

2 Vyberte kartu Network Configuration (Konfiguracia siete) a nakonfigurujte nastavenia siete na pozadované
hodnoty.

3 Ak chcete generovat certifikat SSL, vyberte kartu Certification Configuration (Konfiguracia certifikacie).

Zmena nastaveni certifikatu

Certifikat SSL (Secure Socket Layer) je Udajovy subor, ktory umoznuje vytvorit zabezpecené pripojenie zo
servera Onsite Server k prehliadacu.

1 Ak chcete pridat alebo zmenit nastavenia certifikatu SSL, pouzite kartu Certificate Configuration
(Konfiguracia certifikatu).
Laboratory Email (E-mail laboratoria) — kontaktny e-mail testovacieho laboratéria (vyzaduje sa platny
format e-mailovej adresy).
Organization Unit (Organizacna jednotka) — oddelenie.
Organization (Organizacia) — nazov testovacieho laboratoria.
Location (Miesto) — adresa testovacieho laboratdria.
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State (Stat) — $tat testovacieho laboratéria (vyplni sa automaticky podla e-mailovej adresy).

Country (Krajina) — krajina testovacieho laboratdria (vyplini sa automaticky podla e-mailovej adresy).
Certificate Thumbprint (SHA1) (Odtlacok certifikatu (SHA1) — identifikacné Cislo certifikatu.

Odtlacok certifikatu (SHA1) zaisti, aby sa pouzivatelom nezobrazovali varovania poc¢as pristupu

k softvéru VeriSeq NIPT Assay Software v2. Po generovani alebo opatovnom generovani certifikatu sa
zobrazi SHA1. Dal$ie informéacie néjdete v &asti Opatovné vytvorenie certifikdtu na strane 26.

2 Naimplementéaciu vSetkych vykonanych zmien vyberte polozku Save (Ulozit).

Zmena nastavenisiete a servera

1

POZNAMKA

Koordinuijte vSetky zmeny nastaveni siete a servera so spravcom IT, aby nedoslo k chybam pripojenia na
server.

Ak chcete nastavit alebo zmenit siefové nastavenia a nastavenia servera Onsite Server, pouzite kartu
Network Configuration (Konfiguracia siete).

Static IP Address (Staticka IP adresa) — IP adresa urCena pre server Onsite Server.

Subnet Mask (Maska podsiete) — maska podsiete lokalnej siete.

Default Gateway Address (Predvolena adresa brany) — predvolena IP adresa smerovaca.
Hostname (Nazov hostitela) — vyhradeny nazov na odkazovanie na server Onsite Server v sieti
(predvolene nastaveny na nazov localhost).

DNS Suffix (Pripona DNS) — stanovena pripona DNS.

Nameserver 1 and 2 (Nazvovy server 1a2) — IP adresy alebo nazvy servera DNS.

NTP Time Server 1 and 2 (Casovy server NTP 1 a2) — servery na synchronizaciu ¢asu NTP.
MAC Address (Adresa MAC) — adresa MAC servera v sieti (iba na Citanie).

Timezone (Casové pasmo) — lokdlne Easové pasmo servera.

2 Overte spravnost poloziek a vyberom moznosti Save (Ulozit) restartujte server aimplementujte vSetky

vykonané zmeny.

UPOZORNENIE
Nespravne nastavenia mdzu viest k preruseniu pripojenia na server.

Stiahnutie a inStalacia certifikatu

Stiahnutie ainstalacia certifikatu SSL :

1

Na riadiacom paneli vyberte moznost Configuration (Konfiguracia).
Vyberte kartu Certification Configuration (Konfiguracia certifikacie).

Na obrazovke Network Configuration (Konfiguracia siete) vyberte moznost Download Certificate (Stiahnut
certifikat).
Stiahne sa subor s certifikatom root_cert.der.

POZNAMKA

Ak vas systém vyzve, aby ste subor ulozil, vyberte si miesto, ktoré si zapamatate. Ak nie, pokUste sa
identifikovat predvolené umiestnenie na stahovanie poloziek. Niektoré prehliadaca automaticky ukladaju
subory do priecinka Downloads (Stiahnuté polozky).

Prejdite do prieCinka v pocitaci, do ktorého ste subor ulozili.

Dokument €. 1000000067940 vO6 SLK 25
NA DIAGNOSTICKE POUZITIE IN VITRO



Sprievodca softverom VeriSeqg NIPT Solution v2

5 Pravym tlagidlom mysi kliknite na subor root_cert.der a vyberte moznost Install Certificate (InStalovat
certifikat).
Ak sa zobrazi okno s upozornenim na zabezpecenie, vyberom moznosti Open (Otvorit) otvorte subor.

6 VUuvodnom okne sprievodcu importovanim certifikatu vyberte ako miesto ulozenia moznost Local
Machine (Lokalne zariadenie) a potom vyberte polozku Next (Dalej).

7 Vyberte moznost Place all certificates in the following store (UloZit vSetky certifikaty na nasledujice
miesto) a potom stlacte tlacidlo Browse... (Prehladavat...).

8 Vokne Select Certificate Store (Vybrat priestor na uloZenie certifikatu) vyberte moznost Trusted Root
Certification Authorities (Doveryhodné korenoveé certifikacné autority) a potom vyberte moznost OK.

9 OQverte, Cisa vpoli Certificate Store (Priestor na ulozenie certifikatu) zobrazuju déveryhodné korenové
certifikacné autority a potom vyberte moznost Next (Dale)).

10 V okne Completing the Certificate Import Wizard (Dokoncenie sprievodcu importom certifikatu) vyberte
polozku Finish (Dokoncit).
Ak sa zobrazi okno s upozornenim na zabezpedenie, vyberom moznosti Yes (Ano) nainstalujte certifikat.

11V dialogovom okne o uspesnom importe vyberom moznosti OK ukoncite sprievodcu.

Opatovné vytvorenie certifikatu

&7 POZNAMKA
Povolenie na opatovné vytvorenie certifikatu a restart systému maiju len servisni technici a spravcovia.
Ak chcete opatovne vytvorit certifikat po zmene nastaveni siete alebo certifikatu:

1 Vyberte mozZnost Regenerate Certificate (Opatovne vytvorit certifikat) na obrazovke Network
Configuration (Konfiguracia siete).

2 Ak chcete pokracovat, vyberte moznost Regenerate Certificate and Reboot (Opatovne vytvorit certifikat
arestartovat). Ak chcete odist, vyberte moznost Cancel (Zrusit).

Konfiguracia systémovych e-mailovych oznameni

Softvér VeriSeq NIPT Assay Software v2 komunikuje s pouzivatelmi formou odosielania e-mailovych oznameni
indikujucich priebeh analyzy. Zaroven upozormuje pouzivatelov na chyby alebo pozadované kroky
pouzivatela. Cast Upozornenia softvéru Assay Software na strane 58 obsahuje informacie o réznych e-
mailovych oznameniach odosielanych systémom.
&7 POZNAMKA
Nastavenia vykonajte tak, aby e-mailové oznamenia zo servera neboli smerované do schranky nevyziadanej
posty. E-mailové oznamenia st odosielané z konta snazvom VeriSeq@<e-mailova doména zakaznika>,
vramci ktorého je ¢ast <e-mailova doména zakaznika> nastavovana lokalnym timom IT pocas inStalacie
servera.

Vytvorenie zoznamu e-mailovych odberatelov

E-mailové oznamenia sa odosielaju stanovenym priiemcom, ktorych je mozné definovat vramci nasledujicich
krokov.

Vytvorenie zoznamu odberatelov:

1 Na riadiacom paneli vyberte ikonu nastavenia #.
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2 Vyberte moznost Email Configuration (Konfiguracia e-mailu).

3 Do pola Subscribers (Odberatelia) zadajte e-mailové adresy oddelené Siarkami.
Overte spravnost zadania e-mailovych adries. Softvér neoveruje format e-mailovych adries.

4 Vyberte moznost Send test message (Odoslat skusobnu spravu) na odoslanie skisobného e-mailu
zoznamu odberatelov.

Overte schranku doru¢enych sprav a skontrolujte, ¢i bol e-mail odoslany.

5 Vyberte moznost Save (Ulozit).

Konfiguracia Sifrovania zalohy

Softvér VeriSeq NIPT Assay Software v2 umoziuje spravcom povolit alebo zakazat Sifrovanie zalohy. Taktiez
mozu nastavit alebo aktualizovat heslo na Sifrovanie zaloh databazy. Toto heslo sa vyzaduje na obnovenie
zélohy databazy. Heslo ulozte na bezpelné miesto pre pripad budiceho pouzitia.

" POZNAMKA
Nastavenie Sifrovania zalohovania databazy mézu vykonat iba spravcovia.
Ak chcete nastavit Sifrovanie zalohy, postupujte takto.
1 Nariadiacom paneli vyberte ikonu nastavenia 8
Vyberte moznost Backup Encryption (Sifrovanie z&lohy).
Zadiarknite policko Encrypt Backups (Sifrovat zalohy).
Zadajte preferované heslo na Sifrovanie do pola Encryption Password (Heslo na Sifrovanie).

Do pola Confirm Password (Potvrdit heslo) znova zadajte rovnakeé heslo.

D o0~ W N

Vyberte moznost Save (Ulozit).

Generovanie nesifrovanejzalohy

Softvér VeriSeq NIPT Assay Software v2 umoznuje spravcom generovat nesifrované zalozné subory, ktoré
moze vyuzit oddelenie technickej podpory spolocnosti lllumina. Zivotnost nesifrovaného zalozného suboru je
24 hodin, po uplynuti ktorych sa automaticky odstrani.
&7 POZNAMKA
' Nesifrovanu zalohu mdzu generovat iba spravcovia.
Ak chcete vytvorit nesifrovanu zalohu, postupuijte takto.
1 Nariadiacom paneli vyberte ikonu nastavenia o
2 Vyberte moznost Backup Encryption (Sifrovanie zalohy).
3 Stlacte tlaCidlo Generate Unencrypted Backup (Generovat nesifrovanu zélohu).
4

\ okne s potvrdenim vyberte moznost Yes (Ano).
Zobrazi sa vyzva potvrdzujuca poziadavku tykajucu sa zalohy.

5 Vyberte moznost OK.
Vytvorenie nesifrovanej zalohy mdzete overit tak, Ze sa vratite na riadiaci panel softvéru VeriSeq NIPT
Assay Software v2 a zobrazite tabulku Recent Activities (Nedavne Cinnosti). Nova aktivita by mala
potvrdzovat uspesné vytvorenie nesifrovanej zalohy.
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Konfiguracia sietovych hesiel
Spravca alebo servisny technik zo spolo¢nosti lllumina mdze vyuzit stranku so sietovymi heslami na
komunikaciu medzi serverom Onsite Server a komponentmi systému VeriSeq NIPT Solution v2.
&y POZNAMKA
Povolenie na zmenu sietovych hesiel maju iba spravcovia a servisni technici.
Ak chcete konfigurovat sietové hesla, postupujte takto.
1 Nariadiacom paneli vyberte ikonu nastavenia o
2 Vyberte polozku Network Passwords (Sietové hesla).
3 Do pola Sequencer Password (Heslo sekvenatora) zadajte heslo sekvenatora.
4

Do pola Confirm Password (Potvrdit heslo) znova zadajte heslo sekvenatora.

UPOZORNENIE
J Aktualizacia hesla sekvenatora pocas prebiehajuceho chodu sekvenovania méze viest k strate udajov.
5 Vyberte moznost Save Sequencer Password (UloZit heslo sekvenatora).

Heslo daného sekvenatora sa ulozi do servera. VSetky sekvenatory pripojené k serveru aktualizujte tak,
aby pouzivali toto heslo.

6 Do pola Automation Password (Heslo automatizacie) zadajte heslo pre zariadenie VeriSeq NIPT Microlab
STAR.

7 Do pola Confirm Password (Potvrdit heslo) znova zadajte heslo pre zariadenie MR STAR.

8 Vyberte moznost Save Automation Password (Ulozit heslo automatizacie).
Heslo daného pristroja ML STAR sa ulozi do servera. VSetky pristroje ML STAR, ktoré su uz pripojené
k serveru aktualizujte tak, aby pouzivali toto heslo.

UPOZORNENIE
J Aktualizacia hesla automatizacie pocCas prebiehajlcej pripravy vzorky méze viest k strate udajov.

Odhlasenie sa

V hornom pravom rohu obrazovky vyberte ikonu pouzivatelského profilu a potom vyberte polozku Log
Out (Odhlasit sa).

Po zhromazdeni Udajov sekvenovania su tieto Udaje demultiplexované, skonvertované do formatu FASTQ,
porovnané s referenénym genémom a analyzované z hladiska detekcie aneuploidie. Na kvalifikovanie
zavereCného statusu danej vzorky sa pouzivaju rézne metriky (pozri nizsie).

Demultiplexacia a generovanie FASTQ

Udaje sekvenovania ulozené vo formate BCL sa spracuju prostrednictvom softvéru na konverziu bel2fastq,
ktory vykonava demultiplexaciu Udajov a konvertuje subory BCL na Standardné formaty suborov FASTQ na
Ucely naslednej analyzy. V pripade kazdého chodu sekvenovania Assay Software vytvori harok udajov na
analyzu (SampleSheet.csv). Tento subor obsahuje informacie o vzorke poskytnuté softvéru pocas procesu
pripravy vzorky (pouzitim softvérového rozhrania API). Tieto harky vzoriek obsahuju hlavicku s informaciami
ochode apopisné prvky (deskriptory) vzoriek spracovanych v konkrétnom prietokovom &lanku.
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Nasledujuca tabulka obsahuje podrobnosti o Udajoch harka vzoriek.

J UPOZORNENIE

J Tento subor harka na analyzu ziadnym spdsobom NEUPRAVUJTE. Je generovany systémom avsetky
zasahy mézu viest k naslednym neziaducim zmenam (napriklad nespravnym vysledkom alebo zlyhaniu

analyzy).

Nazov stipca
SamplelD
SampleName
Sample_Plate
Sample_Well
[7_Index_ID
Index
15_Index_ID
index2
Sample_Project

SexChromosomes

SampleType

Opis

Identifikacia vzorky.

Néazov vzorky. Predvolené nastavenie: rovnaké ako SamplelD.
Identifikacia dosticky danej vzorky. Predvolené nastavenie: prazdne.
ldentifikacia jamky na dostiCke pre danu vzorku.

Identifikacia prvého indexovacieho adaptéra.

Nukleotidova sekvencia prvého adaptéra.

Identifikdcia druhého adaptéra.

Nukleotidova sekvencia druhého adaptéra.

Identifikdcia projektu danej vzorky. Predvolené nastavenie: prazdne.

Analyza tykajuca sa pohlavnych chromozémov. Jedna z nasledujucich moznosti:

e Yes (Ano) — vyZzaduje sa vykazovanie aneuploidie pohlavnych chromozémov a vykazovanie
pohlavia.

¢ No (Nie) — nevyzaduje sa vykazovanie aneuploidie pohlavnych chromozémov ani vykazovanie
pohlavia.

e SCA - vyzaduje sa vykazovanie pohlavnej chromozomalnej aneuploidie, vykazovanie pohlavia
sa nevyzaduje.

Typ vzorky. Jedna z nasledujucich moznosti:

e Singleton (Jeden plod) — tehotenstvo sjednym embryom.

e Twin (Dva plody) — tehotenstvo s viacerymi embryami.

e Control (Kontrolna vzorka) — kontrolna vzorka so znamou klasifikaciou pohlavia a aneuploidie.
e NTC - kontrolna vzorka bez $ablony (ziadna DNA).

Kontrola kvality sekvenovania

Metriky kontroly kvality sekvenovania identifikuju prietokoveé ¢lanky, ktoré svysokou pravdepodobnostou
spbsobia zlyhanie analyzy. Hustota klastrov, percentualny podiel Citani prechadzajucich filtrom, predbezné
fazovanie a metriky fazovania opisuju vSeobecnu kvalitu udajov sekvenovania a su spolo¢né pre mnohé
aplikacie sekvenovania novej generacie. Metrika predpokladanych usporiadanych Citani odhaduje uroven
prietokového &lanku v hibke sekvenovania. Ak Udaje s nizkou kvalitou nedosiahnu metriku predpokladanych
usporiadanych &itani, spracovanie chodu sa ukonci. Viac informacii najdete v ¢asti Metriky a hranice kontroly
kvality sekvenovania na strane 35.

Odhady fetalnej frakcie

Fetéalna frakcia uvadza percento bezbunkovej cirkulujicej DNA vo vzorke krvi od matky, ktora sa uvolfiuje
zplacenty. Analyticky softvér Assay Software vyuziva informacie z distribucie velkosti fragmentov cfDNA
arozdielov v genémovom pokryti medzi materskou a fetalnou cfDNA na vypod&et odhadu fetélnej frakcie. !

TKim, S.K., et al, Determination offetal DNA fraction from the plasma of pregnant women using sequence read counts,
Prenatal Diagnosis Aug 2015; 35(8):810-5. doi: 10.1002/pd.4615
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Statistika pouzivana pri zavereénom hodnoteni

V pripade vSetkych chromozdmov sa Udaje sekvenovania z oboch koncov usporiadaju podla referenéného
gendmu (HG19). Jedine¢né neduplicitne usporiadané Citania sa agreguju do 100 kb skupin. Zodpovedajluce
pocty skupin sa upravia podla odchylky GC a podla vopred stanoveného gendmového pokrytia Specifického
pre oblast. Pri pouziti takych poctov normalizovanych skupin sa Statistické skore odvodzuje pre kazdy
autozém porovnanim oblasti pokrytia, ktoré mozno ovplyvnit aneuploidiou, so zvyskom autozomov.

Pomer pravdepodobnosti (LLR, log likelihood ratio) sa vypocita pre kazdu vzorku tak, ze sa zohladnia tieto
skoére na zaklade pokrytia a odhadovanej fetalnej frakcie. LLR predstavuje pravdepodobnost ovplyvnenia
vzorky na zéklade pozorovaného pokrytia a fetalnej frakcie verzus pravdepodobnost ze vzorka v ramci
rovnakého pozorovaného pokrytia ovplyvnena nebude. Vypocet tohto pomeru zohladnuje aj odhadovanu
nepresnost vo fetalnej frakcii. V naslednych vypoctoch sa pouzije prirodzeny logaritmus tohto pomeru. Softvér
Assay Software posudi LLR kazdého cielového chromozomu a kazdej vzorky, aby mohol urcit aneuploidiu.

Statistiky chromozémov X a Y sa Ii§ia od &tatistik pouzivanych pre autozémy. V pripade plodov
identifikovanych ako zenské vyzaduje analyza SCA klasifikacnu zhodu podla LLR a podla normalizovanych
hodnét chromozémov.! V pripade [45,X] (Turnerov syndrém) a [47,XXX] sa vypodita $pecifické skére LLR.

V pripade plodov identifikovanych ako muzské méze byt analyza SCA pre [47,XXY] (Klinefelterov syndrom)
alebo [47,XYY] zalozena na vztahu medzi normalizovanymi hodnotami chromozémov pre chromozdmy X a'Y
(NCV_X aNCV_Y). Vzorky, ktoré prinalezia k muzskym plodom, pri ktorych sa NCV_X nachadza vrozsahu
pozorovanom pri euploidnych zenskych vzorkach, mézeme nazvat [47,XXY]. Vzorky, ktoré prinalezia k
muzskym plodom, pri ktorych sa NCV_X nachadza v rozsahu pozorovanom pri euploidnych muzskych
vzorkach, ale ktoré maju nadmerné zastupenie chromozdmu Y, mézeme nazvat [47,XYY].

Niektoré hodnoty NCV_Y a NCV_X sa nachadzaju mimo schopnosti systému urdit SCA. Tieto vzorky vytvoria
pri klasifikacii XY vysledok Not Reportable (Nemozno vykazat). Ak budu vSetky ostatné metriky kontroly
kvality Uspesné, poskytnu sa autozomalne vysledky tychto vzoriek.

Kontrola kvality analyzy

Metriky kontroly kvality su metrikami, ktoré sa pocitaju pocas analyzy a pouzivaju sa na detekciu vzoriek,
ktoré sa od odakdvaného spravania prili§ odchyluju. Udaje o vzorkdch, ktoré nevyhovuju tymto metrikdm, sa
povazuju za nespolahlivé a oznacia sa ako nelspesné/zlyhané. Ked' vzorky poskytnu vysledok spadajuci
mimo oCakavanych rozsahov tychto metrik, sprava NIPT uvedie pricinu QC ako vystrahu alebo uvedie pri€inu
zlyhania. Precitajte si Cast Hldasenia o dévodoch zlyhania kontroly kvality na strane 45 v ktorej najdete dalSie
informacie o uvedenych pricinach kontroly kvality.

Kontrola kvality (QC) vzoriek NTC

Systém VeriSeq NIPT Solution umoznuje pridavat vzorky NTC vramci chodu. Jednotka ML STAR dokaze
generovat az 2 NTC na jeden chod v pripade davok s 24 vzorkami a 48 vzorkami aaz 4 NTC v pripade davok
s 96 vzorkami. Bez ohladu na pocet pridanych vzoriek NTC softvér kontroluje minimalny priemer

4000 000 jedinecnych priradenych fragmentov na vzorku na jednu skupinu. Z tohto dévodu nepridavajte viac
neZ 2 vzorky NTC na skupinu. Dal$ie informdcie najdete v Sasti Metriky a hranice kontroly kvality sekvenovania
na strane 35.

1BianchiD, Platt L, GoldbergJ et al. Genome Wide Fetal Aneuploidy Detection by Maternal Plasma DNA Sequencing.
Obstet Gynecol. 2012;119(5):890-901. doi: 10.1097/a0g.0b013e31824f0482.
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Stavy kontroly kvality (QC) vzoriek NTC su tieto:

NTC sample processing (Spracovanie vzorky NTC) — pocas spracovania vzorky NTC softvér pouzije
vysledok PASS QC (Uspesna kontrola kvality) v pripade, ked je pokrytie vzorky nizke (podla ogakavania
v pripade NTC).

Patient sample as NTC (Vzorka pacienta ako NTC) — ked' prebieha spracovanie vzorky pacienta
oznacenej ako NTC, deteguje sa vysoka uUroven pokrytia. KedZe vzorka je oznacena ako NTC, softvér
oznaci stav kontroly kvality vzorky ako FAIL (Neuspesna) s nasledujucim dévodom: NTC SAMPLE WITH
HIGH COVERAGE (Vzorka NTC s vysokou Uroviiou pokrytia).

Server VeriSeq Onsite Server v2 obsahuje nainstalovany operacny systém Linux a ponuka priblizne 7,5TB
kapacitu na ukladanie udajov. Pri predpokladanej velkosti 25 GB na jeden cyklus sekvenovania je na server
mozneé ulozit az 300 cyklov. Ked sa dosiahne minimalna kapacita ukladania, systém automaticky generuje
prislusné oznamenie. Server je nainstalovany v sieti LAN.

Lokalny disk

Assay Software spristupni pre pouzivatelov Specifické priecinky na serveri Onsite Server. Tieto priecinky je
mozné priradit (prostrednictvom protokolu zdielania Samba) k lubovolnej pracovnej stanici alebo prenosnému
pocitacu v lokalnej sieti.

Nazov . It
prieginka Opis Pristup
Input (Vstup) Obsahuje udaje o sekvenovani generované sekvencnym pristrojom novej generacie, ktoré boli Zapis

priradené k serveru. a Citanie.
Output Obsahuje vSetky spravy generované softvérom. lba na
(Vystup) Citanie.
Backup Obsahuje zalohy databazy. lba na
(Zaloha) Citanie.
&7 POZNAMKA

Priradenie lokalneho disku je zalozené na protokole SMB (Server Message Block). Tento softvér v sucasnosti
podporuje pouzivanie protokolu SMB2 anovsich verzii. Server vyzaduje podpisovanie SMB. Povolte tieto
verzie v zariadeniach (prenosny pocitac, pracovna stanica), ktoré priradujete.

Lokalna databaza

Assay Software uchovava lokalnu databazu, v ktorej su ulozené informacie o kniznici, cykle sekvenovania

a analytickych vysledkoch. Databaza tvori neoddelitelnud sucast softvéru Assay Software a pre pouzivatelov

nie je pristupna. Systém obsahuje automaticky mechanizmus na zalohovanie databazy na server Onsite

Server. Okrem nasledujucich databazovych procesov by pouzivatelia mali pravidelne zalohovat databazu na

externé miesto.
Zalohovanie databazy — obraz databazy sa automaticky uklada kazdu hodinu, den, tyzden a mesiac.
Po vytvoreni dennej zalohy sa hodinové zéalohy odstrania. Podobne aj v pripade vytvorenia tyzdenne;j
zélohy sa denné zalohy odstrania. Tyzdenné zalohy sa odstrania po vytvoreni mesacnej zalohy
avsystéme sa uchova iba 1 mesacna zaloha. Odporuc¢anym postupom je vytvorenie automatizovaného
skriptu, ktory mdze ostat v zaloznom priecinku v lokalnej Casti NAS. Tieto zalohy neobsahuiju vstupné ani
vystupné priecCinky.
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fw  POZNAMKA

Softvér VeriSeq NIPT Assay Software v2 poskytuje moznost Sifrovania zalohy databazy.
DalSie informacie najdete v Easti Konfigurdcia Sifrovania zalohy na strane 27.

Obnovenie datab&azy — databazu je mozné obnovit z akéhokolvek zhotoveného obrazu zalohy.
Obnovenia vykonavaju vylucne servisni technici spolocnosti lllumina. Na obnovenie Sifrovanej zalohy je
nevyhnutné disponovat heslom k Sifrovaniu. Heslo musi byt heslom, ktoré platilo v ¢ase zalohovania.

Zalohovanie Udajov — aj ked' je mozné pouZit server Onsite Server ako hlavné ukladacie miesto pre cykly
sekvenovania, jeho kapacita je priblizne iba 300 cyklov. Spolo&nost lllumina odporuéa vytvorenie
automatizovanych zaloh udajov, ktoré sa budu spustat kontinudlne, a ktoré sa budu ukladat do iného
zariadenia na dlhodobé uchovavanie udajov alebo do systému NAS.

Udrzba - aktualizacie softvéru Assay Software alebo servera Onsite Server poskytuje oddelenie
technickej podpory spolo¢nosti lllumina.

Archivacia udajov
Obratte sa na miestne pracovisko IT apoZziadajte oinformacie tykajlce sa spdsobu archivacie vstupnych

avystupnych adresarov. Assay Software monitoruje zvySné miesto na disku vo vstupnom adresari a informuje
pouzivatelov e-mailom o situacii, kedy zvySna kapacita ukladania klesne pod 1 TB.

Nepouzivajte server Onsite Server na ukladanie Udajov. Preneste Udaje do servera Onsite Server a pravidelne
ich archivuijte.

Typicky chod sekvenovania, ktory je kompatibilny s pracovnym postupom analyzy cfDNA, vyzaduje 25 —
30 GB miesta na chody sekvenatora novej generacie. Skutocna velkost priecinka chodu zavisi od finalnej
hustoty klastra.

Udaje archivujte iba vtedy, ked je systém neginny a neprebiehaju Ziadne chody analyzy alebo sekvenovania.

Priradenie jednotiek servera

Onsite Server obsahuje 3 priecinky, ktoré je mozné jednotlivo priradit k akémukolvek pocitacu so systémom
Microsoft Windows:

input (vstup) — priradenie k udajovym prieCinkom sekvenovania. Jednotka na pocitaci pripojena
k sekvencnému systému. Nakonfigurujte sekvencny systém na vysielanie udajov do vstupného priecinka.

output (vystup) — priradenie k analytickym spravam servera a spravam o analytickych procesoch.
backup (zéloha) — priradenie k zaloznym suborom databazy.
&y POZNAMKA
Prirad'ovat jednotky servera médzu iba aktivni servisni technici a spravcovia.
Priradenie kazdého priecCinka:
1 Prihlaste sa do pocitaca vramci podsiete servera Onsite Server.

2 Pravym tlacidlom mysi kliknite na polozku Computer (Pocitac) a vyberte polozku Map network drive
(Priradit sietovu jednotku).

V rozbalovacom zozname Drive (Jednotka) vyberte pismenové oznacenie jednotky.

Do pola Folder (Prie¢inok) zadajte retazec \\<IP adresa VeriSeq Onsite Server v2>\<nazov prie¢inka>.
Napriklad: \\10.50.132.92\input.

5 Zadaijte svoje meno pouzivatela a heslo (ako aktivny spravca) k softvéru VeriSeq NIPT Assay Software v2.
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Uspesne priradené priecinky sa zobrazia ako pripojené v poéitadi. Ak sa rola, aktivny stav alebo heslo
spravcu zmeni, aktivne pripojenie priradeného servera sa ukonci.

& POZNAMKA

ﬁ.l-J. :
' Priradenie lokalneho disku je zaloZzené na protokole SMB (Server Message Block). Tento softvér v sicasnosti
podporuje pouzivanie protokolu SMB2 a novsich verzil. Server vyZzaduje podpisovanie SMB. Povalte tieto
verzie vzariadeniach (prenosny pocitac, pracovna stanica), ktoré priradujete.

Restart servera

&y POZNAMKA
Povolenie na restart servera maju len servisni technici a spravcovia.
Ak chcete restartovat server:
1 Vrozbalovacej ponuke Settings (Nastavenia) vyberte moznost Reboot Server (Restartovat server).

2 Ak chcete systém restartovat, vyberte moznost Reboot (ReStartovat). Ak chcete skoncCit bez restartu,
vyberte moznost Cancel (Zrusit).

3 Zadajte dévod vypnutia servera.
Dévod sa zaznamena pre potreby rieSenia problémov.

iy POZNAMKA
' Restart systému mdze trvat niekolko mindit.

Vypnutie servera

&y POZNAMKA
Povolenie na vypnutie servera maju len servisni technici a spravcovia.
Ak chcete vypnut miestny server:
1 Zrozbalovacej ponuky Settings (Nastavenia) vyberte moznost Shut Down Server (Vypnut server).

2 Vyberte moznost Shut Down (Vypnut), ak chcete vypnut miestny server alebo moznost Cancel (Zrusit), ak
chcete odist bez vypnutia servera.

3 Zadajte dévod vypnutia miestneho servera.
Dévod sa zaznamena pre potreby rieSenia problémov.

Obnova systému po neo¢akavanom vypnuti

V pripade vypadku napadjania alebo nahodného vypnutia pouzivatelom poc¢as chodu analyzy systém vykona
tieto Cinnosti:

Po opatovnom spusteni automaticky restartuje softvér Assay Software.
Rozpozna, Ze chod analyzy bol neldspesny, a znovu odosle analyzu do poradia na spracovanie.
Po uspesnom dokonceni analyzy vygeneruje vystup.

&y POZNAMKA
Ak analyza zlyha, softvér na analyzu Assay Software umozni systému az trikrat znovu odoslat' chod na
analyzu.
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Opatrenia tykajuce sa prevadzkového prostredia

Informacie oteplote okolia pre miestny server su uvedené v nasledujucej tabulke.

Tabulka1 Teploty okolia pre miestny server VeriSeq Onsite Server v2

Nadmorska vy$ka Teplota okolia po¢as prevadzky Teplota okolia mimo prevadzky
Hladina mora 10°C az40°C 0°Caz60°C
+ 3048 metrov (10 000 stop) 0°Caz30°C -10 °C az 50 °C

Informacie o likvidacii elektronickych zariadeni (t. j. smernica WEEE, ak sa uplatfiuje) su uvedené na webovej
lokalite spolo¢nosti lllumina na adrese https://support.ilumina.com/weee-recycling.html.
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Dodatok A Metriky kontroly kvality

Kvantitativhe metriky a hranice kontroly kvality ... ..
Metriky a hranice kontroly kvality SeKvenovania ... ... .

Kvantitativne metriky a hranice kontroly kvality

Metrika Opis Dolnd hranica Horna hranica Zdovodnenie
standard_r_squared Koeficient 0,980 Nevztahuje sa Modely Standardnej krivky
determinacie zobrazujuce slabu linearitu
v modeli v priestore log-log nie su vhodné

Standardnej krivky.

prediktory skuto¢nej koncentracie
vzorky.

standard_slope Sklon modelu 0,95 1,15
Standardnej krivky.

Modely Standardnej krivky so
sklonom mimo o¢akavanych
vykonnostnych pasiem oznacuju
nespolahlivy model.

cen_library_pg_ul Maximalna Nevztahuje sa 1000 pg/pl Vzorky s vypocitanymi
pripustna koncentraciami DNA, ktoré
koncentracia prekracuju Specifikacie, oznacuju
vzorky. nadmernu kontaminaciu
genomovej DNA.
median_ccn_pg_ul Priemerna 16 pg/ul Nevztahuje sa Skupina sekvenovania
vypocitana s primeranym objemom nesmie
hodnota mat nadmemy pocet prili§

koncentracie pre
vSetky vzorky
v davke.

nariedenych vzoriek. Davky

s vysokym poctom nariedenych
vzoriek znamenaju zlyhanie
procesu pripravy vzoriek.

Metriky a hranice kontroly kvality sekvenovania

Metrika Opis Dolnd hranica Horna hranica Zddvodnenie
cluster_density Hustota klastrov 152 000 na 338000 na mm?  Prietokovy &lanok s nizkou
sekvenovania. mm? hustotou klastrov nevytvara

dostatok ¢itani. Prietokové ¢lanky
s privelkym mnozstvom klastrov
obvykle poskytuju udaje
sekvenovania v nizkej kvalite.

pct_pf Percentualny >50 % Nevztahuje sa Prietokové ¢lanky s mimoriadne

podiel ¢itani, ktoré
splnia podmienky
filtra Cistoty.

nizkym percentualnym podielom
&itani spifiajucich podmienky filtra
mozu mat abnormalne zastdpenie
baz a pravdepodobne oznacuju
problémy s ¢itaniami
prechadzajucimi filtrom.

prephasing Frakcia Nevztahuje sa <0,003
predbezného
fazovania.
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Empiricky optimalizované
odporucania pre softvér VeriSeq
NIPT Solution v2.
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Metrika Opis Dolnd hranica Horna hranica Zdbévodnenie
phasing Frakcia fazovania. Nevztahuje sa Empiricky optimalizované
odporucania pre softvér VeriSeq
NIPT Solution v2.
predicted_aligned_ Odhadovany >4 000 000 Nevztahuje sa Stanovené ako minimalny
reads priemerny pocet pozorovany NES v ramci beznej
jedine¢ne populacie.
namapovanych
fragmentov na
vZorku.
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Softvér na analyzu Assay Software vytvara dve kategorie sprav:
Spravy s vysledkami a upozorneniami.
Spravy o procesoch.

Okrem toho existuju dva typy sprav:
Informadné — spravy tykajluce sa procesov, ktoré poskytuju informacie o priebehu analyzy a mézu sa
pouzit na potvrdenie dokoncenia konkrétneho kroku. Tato sprava okrem toho poskytuje informacie
ovysledkoch kontroly kvality a identifikatory ID.
Vyzadujuce opatrenie — asynchrénne spravy, ktoré sa spustia systémovou udalostou alebo ¢innostou
pouzivatela a vyzaduju pozornost pouzivatela.

V tejto Casti su opisané jednotlivé spravy aich podrobnosti pre potreby integracie LIMS.

Vystupné subory

Spravy softvéru Assay Software sU generované na internom pevnom disku lokalneho servera priradeného

k pouzivatelskej jednotke vo forme prie¢inka uréeného iba na Citanie. Kazda sprava sa generuje s prislusnym
Standardnym suborom s kontrolnym suc¢tom MD5, ktory sa pouziva aj na overenie skutocnosti, ¢i subor nebol
zmeneny.

VSetky spravy maju format obycajného textu deleného tabulatormi. Tieto spravy je mozné otvorit pouzitim
akéhokolvek textového editora alebo v tabulkovom programe, akym je napriklad Microsoft Excel.
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Struktura stboru sprav

Softvér na analyzu Assay Software uklada spravy do zvlastnej Struktury v prieCinku Output.

Obrazok 5 Struktura priedinka sprav softvéru na analyzu Assay Software

L

Vystup Nazov davky

—l

Vstup

-

Sprava sa wivorila, ked sa postup
uspeine dokondil

- Asynchrénne zrufenie/zneplatnenie
vydané pouiivatelom

Assay Software uklada spravy do prie¢inka Batch Name (Nazov davky), ktory ma toto usporiadanie:

Zdznomy
o spracovani

> Hlavny prie€inok [prie¢inok Batch Name (Nazov davky)] — obsahuje spravy, ktoré poskytuju vysledky
alebo suvisia s e-mailovymi notifikaciami vytvorenymi systémom LIMS. Podrobnosti najdete v Casti Spravy
s vysledkami a upozorneniami na strane 41.

> PrieCinok ProcesslLogs (Zaznamy o spracovani) — obsahuje spravy suvisiace so spracovanim. Podrobnosti
najdete v Casti Spravy o spracovani na strane 50

Zoznam vSetkych sprav je uvedeny v Casti Zhrnutie systémovych sprav na strane 38.

Zhrnutie systémovych sprav

Nézov spravy Typ spravy Entita spravy Format nazvu sidboru spravy
NIPT Report (Sprava NIPT) Vlyzadujuca Skupina <ndzov_davky>_<typ_skupiny>_<¢iarovy_kod_
opatrenie (Pool)/prietokovy skupiny>_<prietokovy_&lanok>_nipt_report_

¢lanok <RRRRMMDD_hhmmss>.tab

Supplementary Report Informacna Skupina <ndzov_davky>_<typ_skupiny>_<¢iarovy_kod_

(Dopinkova sprava) (Pool)/prietokovy skupiny>_<prietokovy_¢lanok>_supplementary_
¢lanok report_<RRRRMMDD_hhmmss>.tab

Sprava Sample Invalidation Vlyzadujuca Vzorka <ndzov_davky>_<Ciarovy_kod_vzorky>_sample_

(Sprava o zneplatneni opatrenie invalidation_report_<RRRRMMDD_hhmmss>.tab

vzorky)

Sample Cancelation Report ~ Vyzadujuca Vzorka <ndzov_davky>_<Ciarovy_kod_vzorky>_sample_

(Sprava o zruseni vzorky) opatrenie cancellation_report_<RRRRMMDD_hhmmss>.tab

Sprava Pool Retest Request  Vyzadujluca Skupina (Pool) <nazov_davky>_<typ_skupiny>_pool_retest_

(PoZiadavka zopakovania opatrenie request_<RRRRMMDD_hhmmss>.tab

testu skupiny (pool))
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Nazov spravy Typ spravy Entita spravy Format nazvu suboru spravy

Batch Initiation Report Informacna Davka Zaznamy o spracovani/<nazov_davky>_batch_

(Sprava o spusteni davky) initiation_report_<RRRRMMDD_hhmmss>.tab

Batch Invalidation Report Informacna Davka Zaznamy o spracovani/<nazov_davky>_batch_

(Sprava o zneplatneni invalidation_report_<RRRRMMDD_hhmmss>.tab

davky)

Sprava o kniznici vzorky Informacna Davka Zaznamy o spracovani/<nazov_davky>_library_
sample_report_<RRRRMMDD_hhmmss>.tab

Library Reagent Report Informacna Davka Zaznamy o spracovani/<nazov_davky>_library_

(Sprava o reagencidach na reagent_report_<RRRRMMDD_hhmmss>.tab

vytvorenie kniznice)

Library Labware Report Informacna Davka Zaznamy o spracovani/<nazov_davky>_library_

(Sprava o laboratornom labware_report_<RRRRMMDD_hhmmss>.tab

vybaveni kniznice)

Library Quant Report Informacna Davka Zaznamy o spracovani/<nazov_davky>_library_

(Sprava o kvantifikacii quant_report_<RRRRMMDD_hhmmss>.tab

kniznice)

Library Process Log Informacna Davka Zaznamy o spracovani/<nazov_davky>_library_

(Zaznam o spracovani process_log.tab

kniznice)

Pool Report (Sprava Informacna Skupina (Pool) Zaznamy o spracovani/<nazov_davky>_<ciarovy_

o skupine (pool)) kod_skupiny>_pool_report_<RRRRMMDD_
hhmmss>.tab

Pool Invalidation Report Informacna Skupina (Pool) Zaznamy o spracovani/<nazov_davky>_<ciarovy_

(Sprava o zneplatneni kod_skupiny>_pool_invalidation_report_

skupiny) <RRRRMMDD_hhmmss>.tab

Sequencing Report (Sprava Informacna Skupina Zaznamy o spracovani/<nazov_davky>_<typ_

0 sekvenovani) (Pool)/prietokovy skupiny>_<ciarovy_kod_skupiny>_<prietokovy_

¢lanok ¢lanok>_sequencing_report_<RRRRMMDD_

hhmmss>.tab

Analysis Failure Report Informacna Skupina Zaznamy o spracovani/<nazov_davky>_<ciarovy_

(Sprava o zlyhani analyzy)

(Pool)/prietokovy
¢lanok

kod_skupiny>_analysis_failure_report_
<RRRRMMDD_hhmmss>.tab

Udalosti vytvorenia sprav

Sprava

Opis

Udalost vytvorenia

NIPT Report (Sprava NIPT)

Obsahuje kone¢né vysledky Uspesného chodu analyzy.

e Analyza chodu
sekvenovania sa
dokoncila.

Supplementary Report
(Doplnkova sprava)

Obsahuje doplnkové vysledky Uspesného chodu analyzy.

e Analyza chodu
sekvenovania
a sprava NIPT sa
dokoncili.

Sample Invalidation
(Zneplatnenie vzorky)

Obsahuje informacie o zneplatnenej vzorke.

e Pouzivatel zneplatni
vzorku.

Sample Cancelation (Zrusenie

vzorky)

Obsahuje informacie o zrusenej vzorke.
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Sprava

Opis

Udalost vytvorenia

Pool Retest Request
(Poziadavka zopakovania
testu skupiny (pool))

Informuje, Ze z existujucej davky mozno vytvorit druhu
skupinu. Obsahuje informacie o stave opakovaného testu
skupiny.

e Pouzivatel zrusi
platnost skupiny (pool).

Batch Initiation (Zac¢atie davky)

Oznacuje zaciatok spracovania novej davky.

e Pouzivatel vytvara novu
davku.

Batch Invalidation
(Zneplatnenie davky)

Obsahuje informacie o davke vytvorenej pouzivatelom,
ktorej bola zrusena platnost.

e Davke bola zrusena
platnost.

Library Sample (Kniznica
vzorky)

Uvadza vsetky vzorky v davke.

e Davke bola zrusena
platnost.

* Metdda pripravy
kniznice sa dokoncila.

e Kvantifikacia davky
zlyha.

Library Reagent (Reagencie
na vytvorenie kniznice)

Obsahuje informacie o reagenciach na vytvorenie
kniznice.

e Davke bola zrusena
platnost.

* Metdda pripravy
kniznice sa dokoncila.

e Kvantifikacia davky
zlyha.

Library Labware (Laboratérne
vybavenie na kniznicu)

Obsahuje informacie o laboratérnom vybaveni na
spracovanie kniznice.

e Davke bola zrusena
platnost.

* Metdda pripravy
kniznice sa dokoncila.

e Kvantifikacia davky
zlyha.

Library Quant (Kvantifikacia
kniznice)

Obsahuje informacie o vysledkoch testu kvantifikacie
kniznice.

e Davke bola zrusena
platnost.

* Metdda pripravy
kniznice sa dokoncila.

e Kvantifikacia davky
zlyha.

Library Process Log (Zaznam
o spracovani kniznice)

Obsahuje kroky vykonavané v priebehu spracovania
kniznice.

e Davke bola zrusena
platnost.

* Metdda pripravy
kniznice sa dokoncila.

e Kvantifikacia davky
zlyha.

e Spracovanie davky sa
dokoncilo.

Pool (Skupina)

Obsahuje objemy zdruzovania (pooling) vzoriek.

* Metdda zdruZovania sa
dokoncila.

Pool Invalidation (Zneplatnenie
skupiny)

Obsahuje informacie o skupine vytvorenej pouzivatelom,
ktorej bola zrusena platnost.

e Pouzivatel zrusi
platnost skupiny (pool).

Sequencing (Sekvenovanie)

Obsahuje vysledky kontroly kvality sekvenovania.

e Prebehla kontrola
kvality sekvenovania.

e Sekvenovanie zlyhalo.

o Cas na sekvenovanie
vyprsal.

Analysis Failure (Zlyhanie
analyzy)

Obsahuje analytické informacie o nedspesnej skupine.

e Analyza chodu
sekvenovania zlyhala.

" Pouzivatel zneplatni skupinu (pool) z platnej davky, ktora neprekrocila maximalny pocet skupin.
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NIPT Report (Sprava NIPT)

NIPT Report (Sprava NIPT) softvéru VeriSeq NIPT Assay Software v2 obsahuje vysledky klasifikacie
chromozémov formatované ako jedna vzorka na riadok pre kazdu vzorku v skupine.

Stipec

batch_
name

sample_
barcode

sample_
type

sex_chrom

screen_type

flowcell

Opis

Nazov davky.

Jedine¢ny Ciarovy kod vzorky.

Informacie o type vzorky poskytnuté z miesta
odberu alebo pouzivatelom laboratdria. UrCuje
prezentaciu klasifikacie aneuploidie.

Vlyzaduje sa chromozomalna analyza pohlavia.

UrCuje prezentaciu klasifikacie aneuploidie
a informacie o pohlavnych chromozémoch.

Typ skriningu.

Ciarovy kéd sekvenéného prietokového élanku.
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Moznosti hodnot

Maximalne 36 znakov — velké a malé alfanumerické
znaky, podciarkovnik, medzera alebo spojovnik.

Maximalne 36 znakov — velké a malé alfanumerické
znaky, podciarkovnik, medzera alebo spojovnik.

Jedna z nasledujucich moznosti:

¢ Singleton (Jedno embryo) — tehotenstvo s jednym
embryom.

e Twin (Dve embrya) — tehotenstvo s viacerymi
embryami.

e Control (Kontrola) — kontrolna vzorka so znamou
klasifikaciou pohlavia a aneuploidie.

® NTC - kontrolnd vzorka bez Sablény (Ziadna DNA).

¢ Not specified (Neurcené) — typ tejto vzorky nebol
poskytnuty.

Jedna z nasledujucich moznosti:

* Yes (Ano) - vyzaduje sa vykazovanie aneuploidie
pohlavnych chromozémov a vykazovanie pohlavia.

e No (Nie) — nevyzaduje sa vykazovanie aneuploidie
pohlavnych chromozémov ani vykazovanie
pohlavia.

e SCA - vyZaduje sa vykazovanie pohlavnej
chromozomalnej aneuploidie, vykazovanie pohlavia
sa nevyzaduje.

¢ Not specified (Neurc¢ené) — vykazovanie
chromozému pohlavia nebolo pre tuto vzorku
poskytnuté.

Sprava NIPT uvadza hodnoty yes (ano), no (nie)

a sca malymi pismenami.

Jedna z nasledujucich moznosti:

e Basic (Zakladny) — skrining chromozémov 13,
18 alebo 21.

e Genomewide (Celogendmovy) — skrining celého
genomu.

¢ Not specified (Neurceny) — typ skriningu pre tuto
vzorku nebol poskytnuty.

Sprava NIPT uvadza hodnoty basic (zakladny)

a genomewide (celogendémovy) malymi pismenami.

Maximalne 36 znakov — velké a malé alfanumerické
znaky, podciarkovnik, medzera alebo spojovnik.
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Stlpec Opis

class_sx Klasifikacia aneuploidie pohlavnych
chromozdomov.

class_auto Klasifikacia aneuploidii v autozomoch.

\lykazované ako ANOMALY DETECTED (Zistena
anomalia), ak bola vramci vybratého typu

skriningu zistena anomalia vzorky.

anomaly_ Retazec typu ISCN, ktory opisuje vSetky
description vykazovatelné anomalie. Jednotlivé anomalie su

oddelené bodkoc¢iarkami.
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Moznosti hodnot

Jedna z nasledujucich moznosti v zavislosti od
vybratych moznosti vykazovania pohlavnych
chromozomov a typu vzorky:

o ANOMALY DETECTED (ZISTILA SA ANOMALIA) -
bola zistena anomalia pohlavného chromozému.

* NO ANOMALY DETECTED (NEZISTILA SA ZIADNA
ANOMALIA) — negativna vzorka, pohlavie
nevykazované.

e NO ANOMALY DETECTED — XX (NEZISTILA SA
ZIADNA ANOMALIA - XX) - negativna vzorka
s plodom zenského pohlavia.

e NO ANOMALY DETECTED — XY (NEZISTILA SA
ZIADNA ANOMALIA - XY) - negativna vzorka
s plodom muzského pohlavia.

o NOT REPORTABLE (NEMOZNO VYKAZAT) -
softvéru sa nepodarilo vykazat pohlavny
chromozém.

e NO CHR Y PRESENT (CHROMOZOM Y
NEPRITOMNY) - dvojité tehotenstvo bez detekcie
chromozému Y.

e CHRY PRESENT (CHROMOZOM Y PRITOMNY) —
dvojité tehotenstvo s detekciou chromozému Y.

e CANCELLED (ZRUSENE) - pouZivatel vzorku zrusil.

e INVALIDATED (ZNEPLATNENE) — vzorka netispedne
absolvovala kontrolu kvality alebo jej platnost zrusil
pouzivatel.

o NOT TESTED (NETESTOVANE) — pohlavny
chromozom nebol testovany.

o NA (NEVZTAHUJE SA) — kategdria sa na danu
vzorku neda pouzit.

Jedna z nasledujucich moznosti:

* ANOMALY DETECTED (ZISTILA SA ANOMALIA) —
zistila sa autozomalna chromozomalna anomalia.

* NO ANOMALY DETECTED (NEZISTILA SA ZIADNA
ANOMALIA) - nezistila sa ?iadna autozomélna
anomalia.

o CANCELLED (ZRUSENE) — pouzivatel vzorku zrusil.
e INVALIDATED (ZNEPLATNENE) — vzorka netispeéne
absolvovala kontrolu kvality alebo jej platnost zrusil

pouzivatel.

o NA (NEVZTAHUJE SA) - kategdria sa na dand
vzorku neda pouzit.

DETECTED (ZISTENE) nasledované retazcami
oddelenymi bodkoc&iarkami (pozri Pravidla opisu
anomalie na strane 44).

alebo NO ANOMALY DETECTED (NEZISTILA SA
ZIADNA ANOMALIA) | NA (NEVZTAHUJE SA) |
INVALIDATED (ZNEPLATNENE) | CANCELLED
(ZRUSENE).
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Stlpec Opis

qc_flag Vysledky analyzy kontroly kvality.
\lysledky vykazuju iba hodnoty priznaku gc_flag
WARNING (Varovanie) a PASS (Uspeséné). Na
ziadne iné hodnoty sa tento rezim nevztahuje.

qc_reason Informacie o zlyhani alebo varovani tykajucom
sa kontroly kvality.

ff Odhadovana fetalna frakcia

Dokument ¢. 1000000067940 vO6 SLK
NA DIAGNOSTICKE POUZITIE IN VITRO

Moznosti hodnot

Jedna z nasledujucich moznosti:
e PASS (USPESNE)

* WARNING (VAROVANIE)

e FAIL (NEUSPESNE)

o CANCELLED (ZRUSENE)

e INVALIDATED (ZNEPLATNENE)
o NTC_PASS (NTC USPESNE)

Jedna z nasledujucich moznosti:

* NONE (Ziadne) (stav kontroly kvality = PASS
(USPESNE))

e MULTIPLE ANOMALIES DETECTED (ZISTILO SA
NIEKOLKO ANOMALI) (stav kontroly kvality =
WARNING (Varovanie))

e FAILED iFACT (ZLYHANIE iFACT) )

* DATA OUTSIDE OF EXPECTED RANGE (UDAJE
MIMO OCAKAVANEHO ROZSAHU)

* FRAGMENT SIZE DISTRIBUTION OUTSIDE OF
EXPECTED RANGE (DISTRIBUCIA VELKOSTI
FRAGMENTOV MIMO OCAKAVANEHO ROZSAHU)

o FLOWCELL DATA OUTSIDE OF EXPECTED RANGE
(UDAJE PRIETOKOVEHO CLANKU MIMO
OCAKAVANEHO ROZSAHU)

* FAILED TO ESTIMATE FETAL FRACTION (ZLYHAL
ODHAD FETALNEJ FRAKCIE)

* SEQUENCING
DATA OUTSIDE OF EXPECTED RANGE (UDAJE
SEKVENOVANIA MIMO OCAKAVANEHO
ROZSAHU)

o UNEXPECTED DATA (NEOCAKAVANE UDAJE)

e NTC SAMPLE WITH HIGH COVERAGE (VZORKA
NTC S VYSOKYM POKRYTIM)

o CANCELLED (ZRUSENE)

* INVALIDATED (ZNEPLATNENE)

Percento vzorky cfDNA z plodu zaokrihlené na
najblizSie celé ¢islo. Vysledky mensie ako 1 % su
uvadzané ako <1 %.
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Pravidla opisu anomalie

Ak analyza softvérom VeriSeq NIPT Assay Software v2 identifikuje anomaliu, v poli anomaly_description

v sprave NIPT sa zobrazi hodnota DETECTED (Zistenad), za ktorou bude nasledovat textovy retazec.

Tento text opisuje vSetky vykazovatelné anomalie podla pokynov Staleho medzinarodného vyboru pre
cytogeneticku nomenklaturu (ISCN). Tento retazec obsahuje viacero prvkov oddelenych bodkociarkami.
Kazdy prvok predstavuje trizomiu alebo monozdmiu v autozome, aneuploidiu pohlavného chromozému alebo
CiastoCnu deléciu alebo duplikaciu.

Prvky trizomie a monozomie su oznacené ako +<chr> a-<chr>, kde <chr> predstavuje ¢islo chromozdmu.
Napriklad vzorka s trizémiou na chromozdme 5 sa zobrazi takto:
+5
Vzorka s monozémiou na chromozéme 6 sa zobrazi takto:
-6
Aneuploidie pohlavného chromozému vyuzivaju Standardné oznacenie so Styrmi moznymi hodnotami:
XO — monozémia na chromozéme X.
XXX — trizdmia na chromozoéme X.
XXY — 2 chromozdmy X umuzov.
XYY — 2 chromozdmy Y umuzov.

Ciasto&né delécie alebo duplikécie sa vykazuju iba v pripade autozémov a zobrazia sa vyluéne v rdmci
gendmovych skriningov. Syntax Ciastocnej delécie alebo duplikacie je <type>(<chr>)(<start band><end
band>), kde:

<type> je typ udalosti, del — delécia alebo dup — duplikacia.
<chr> je ¢islo chromozdmu.

<start band> je cytogeneticky pruh obsahujuci zaciatok udalosti
<end band> je cytogeneticky pruh obsahujuci koniec udalosti.

Napriklad: Ciasto¢na delécia alebo duplikacia, vramci ktorej cytogeneticky pruh medzip14 agi15 na
chromozéme 22 obsahuje duplikaciu, sa zobrazi takto:

dup (22) (pl4glb)
Pole anomaly_description sa riadi troma pravidlami urovania poradia:

1 Prvky su zoradené podla Cisla chromozému bez ohladu na to, Ciide o cely chromozdm, Ciastocnu deléciu
alebo duplikaciu. Aneuploidia pohlavného chromozému (ak existuje) sa zobrazi ako posledna.

2 Vpripade Ciasto¢nych delécii alebo duplikacii v ramci rovnakého chromozdému sa delécie radia pred
duplikaciami.

3 Ciasto&né delécie alebo duplikécie rovnakého typu v rdmci rovnakého chromozému sa zoradia podla
zaCiatoCnej bazy, ktora je uvedena v dodatkovej sprave.
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Hlasenia o dbvodoch zlyhania kontroly kvality

Stipec qgc_reason v sprave NIPT zobrazuije zlyhanie kontroly kvality alebo varovanie, ked' vysledky analyzy

nespadaju do oakavaného rozsahu metriky analytickej kontroly kvality. Zlyhania kontroly kvality vedu

k Uplnému potlaceniu vysledkov aneuploidie chromozomov, klasifikacie pohlavia, vysledkov doplnkove;

spravy a odhadovanej fetalnej frakcie, ¢o zodpoveda nasledujucim poliam spravy NIPT: class_auto, class_sx,

anomaly_description a ff.

Hlasenie o dévodoch zlyhania kontroly kvality

FAILED iFACT (NEUSPESNY TEST iFACT)

DATA OUTSIDE OF EXPECTED RANGE (UDAJE MIMO
OCAKAVANEHO ROZSAHU)

FRAGMENT SIZE DISTRIBUTION OUTSIDE OF
EXPECTED RANGE (DISTRIBUCIA VELKOSTI
FRAGMENTOV MIMO OCAKAVANEHO ROZSAHU)

FLOWCELL DATA OUTSIDE OF EXPECTED RANGE
(UDAJE PRIETOKOVEHO CLANKU MIMO
OCAKAVANEHO ROZSAHU)

FAILED TO ESTIMATE FETAL FRACTION (ZLYHAL
ODHAD FETALNEJ FRAKCIE)

SEQUENCING DATA OUTSIDE OF EXPECTED RANGE
(UDAJE SEKVENOVANIA MIMO OCAKAVANEHO
ROZSAHU)

UNEXPECTED DATA (NEOCAKAVANE UDAJE)
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Opis

Individualny test iIFACT (individual Fetal
Aneuploidy Confidence Test) — metrika
kontroly kvality, ktora spaja odhad fetalnej
frakcie s metrikami chodu suvisiacimi

s pokrytim s cielom urcit, ¢i ma systém
Statisticku spolahlivost urobit analyzu danej
vzorky.

Priemerna odchylka od euploidného pokrytia
nie je v sulade s distribuciou nauc¢enych
Udajov. Mbéze to byt spdsobené
kontaminaciou alebo nespravnym
spracovanim vzorky.

Distribucia velkosti fragmentov nie je v sulade
s distribdciou nau¢enych udajov. Mbéze to byt
spbsobené kontaminaciou alebo
nespravnym spracovanim vzorky.

Udaje prietokového ¢lanku nie su v stlade
s distribdciou nauc¢enych (trénovanych)
udajov. M6ze to byt spbsobené chybou

v nastaveni prietokového ¢lanku.

Nie je mozné vytvorit platny odhad fetalnej
frakcie.

Vstupné Udaje sekvenovania nie su v sulade
s distribdciou nauc¢enych (trénovanych)
Udajov. Mbze to byt spdsobené
kontaminaciou alebo nespravnym
spracovanim vzorky.

Sprava informuje o probléme s kontrolou
kvality, ktory nezodpoveda ziadnemu inému
dévodu kontroly kvality uvedenému v tejto
tabulke.

Odporaéany
krok

Spracujte
vzorku znovu.

Spracujte
vzorku znovu.

Spracujte
vzorku znovu.

Spracujte
vzorku znovu.

Spracujte
vzorku znovu.

Zopakujte
sekvenovanie
prietokového
¢lanku.

Obratte sa na
oddelenie
technickej
podpory
spolo¢nosti
[llumina.
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Hlasenie o dévodoch zlyhania kontroly kvality Opis (k)rtlpl)(orucany
MULTIPLE ANOMALIES DETECTED (ZISTILO SA Vo vzorke sa zistili dve alebo viac Spracujte
NIEKOLKO ANOMALLIJ) vykazatelnych anomalii (vratane aneuploidii vzorku znovu.
celého chromozomu a ¢iastonych delécii Ci
duplikacii).
Detekcia viacerych anomalii méze
poukazovat na nespravnu manipulaciu so
vzorkou alebo na zriedkavejsiu udalost, ako
je malignita matky.
Toto hlasenie je varovanim. Nepredstavuje
zlyhanie kontroly kvality. Vysledky sa
vykazuju, aby ste videli zistené anomalie.
Mozno vSak budete musiet vzorku znovu
spracovat.
NTC SAMPLE WITH HIGH COVERAGE (VZORKA NTC  Pri vzorke NTC sa zistilo vysoké pokrytie Spracujte
S VYSOKYM POKRYTIM) (neoCakaval sa ziadny material DNA). M6ze vzorku znovu.
to byt spésobené kontaminaciou alebo
nespravnym spracovanim vzorky.
CANCELLED (ZRUSENE) Pouzivatel zrusil vzorku. Nevztahuje
sa.
INVALIDATED (ZNEPLATNENE) Pouzivatel zrusil platnost vzorky. Nevztahuje
sa.

Supplementary Report (Doplnkova sprava)

Doplnkova sprava obsahuje Udaje pre dodatocné metriky na zéklade davky, vzorky alebo oblasti. V tejto
sprave predstavuje kazdy riadok nejaku metriku. Prirovnakej davke, vzorke alebo oblasti sa uplatriuju
viaceré metriky.

Tabulkovy stibor ma Sest stipcov, ako je opisané v nasledujiicej tabulke.

Stlpec Opis Moznosti hodnat

flowcell Ciarovy kéd prietokového élanku. Maximalne 36 znakov — velké a malé alfanumerické znaky,
podciarkovnik, medzera alebo spojovnik.

batch_ Nazov prislusnej davky. Maximalne 36 znakov — velké a malé alfanumerické znaky,

name podciarkovnik, medzera alebo spojovnik.

sample_ Ciarovy kéd vzorky. Maximalne 36 znakov — velké a malé alfanumerické znaky,

barcode podciarkovnik, medzera alebo spojovnik.

NA (nevztahuje sa) na metriky podla davky.

region Bud oblast celého chromozému alebo Pre metriky oblasti chromozému ,chr* a &islo chromozému
opis oblasti ¢iasto¢nej delécie alebo (napr. chr21).
duplikacie. Zobrazuju sa metriky oblasti CiastoCnej delécie alebo

duplikacie, ako je vysvetlené v Casti Pravidla opisu anomalie
na strane 44

NA (nevztahuje sa) na metriky podla davky alebo vzorky.

metric_ Nazov opisanej metriky. Precitajte si Cast” Metriky spravy Supplementary Report
name (Doplnkova sprava) .
metric_ Hodnota metriky. Precitajte si cast” Metriky spravy Supplementary Report
value (Doplnkova sprava) .
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Metriky spravy Supplementary Report (Doplnkova sprava)

Doplnkova sprava obsahuje Udaje pre nasledujuce metriky. Kazda metrika sa uvadza na zaklade davky,

vzorky alebo oblasti.

Metriky pre chromozém X su uvedené len vtedy, ak v moznostiach pohlavnych chromozémov vyberiete Yes

(Ano) alebo SCA.

Rozsahy hodnét sa uvadzaju ako ,minimalna hodnota, maximalna hodnota“ v oblych alebo hranatych

zatvorkach. Oblé zatvorky znamenaju, ze hrani¢na hodnota je zrozsahu vylicena, zatial ¢o hranaté zatvorky
znamenaju, ze hrani¢na hodnota je vrozsahu zahrnuta. ,Inf* je skratka pre nekonec¢no.

Nazov
metriky

genome_
assembly

frag_size_dist

fetal_fraction

NCV_X

NCV_Y

number_of
cnv_events

non_
excluded_
sites

region_
classification

chromosome

start_base

end_base

Frekvencia

Podla davky

Podla vzorky

Podla vzorky

Podla vzorky

Podla vzorky

Podla vzorky

Podla vzorky

Podla
oblasti

Podla
oblasti

Podla
oblasti

Podla
oblasti

Opis

Systém sUradnic pre usporiadanie Udajov sekvenovania a sUradnic oblasti spravy.
V pripade verzie VeriSeq NIPT Solution v2 je to vzdy GRCh37.

Smerodajna odchylka rozdielov medzi skuto¢nou a o¢akavanou kumulativhou
distribuciou velkosti fragmentov.

\lykazovana fetalna frakcia.

Normalizovand chromozomalna hodnota pre chromozom X.

Uvadza sa len vtedy, ak to povoluje zvolena moznost vykazovania pohlavnych
chromozdémov. Vopacnom pripade sa tato metrika uvadza ako NOT TESTED
(Netestované).

Normalizovana chromozomalna hodnota pre chromozém'Y.

Uvadza sa len vtedy, ak to povoluje zvolena moznost vykazovania pohlavnych
chromozdémov. Vopacnom pripade sa tato metrika uvadza ako NOT TESTED
(Netestované).

Pocet oblasti Ciastocnej delécie alebo duplikacie zistenych vo vzorke.

Pocet ¢itani, ktoré ostali po filtrovani a ktoré su zapocitané do analyzy.

Klasifikacia oblasti vykonana systémom v rovnakom formate ako v poli anomaly_

description (opis anomalie) v sprave NIPT.

Ak sa v pripade chromozdmu X nezistila ziadna vykéazatelna anomalia pohlavnych

chromozomov, klasifikacia oblasti sa bude zhodovat s hodnotou class_sx

v sprave NIPT.

Moznosti hodnot:

o DETECTED (ZISTENE): nasledované retazcami oddelenymi bodkoGiarkami (pozri
Pravidla opisu anomalie na strane 44).

e NO ANOMALY DETECTED (NEZISTILA SA ZIADNA ANOMALIA)

* NO ANOMALY DETECTED - XX (NEZISTILA SA ZIADNA ANOMALIA - XX)

* NO ANOMALY DETECTED - XY (NEZISTILA SA ZIADNA ANOMALIA - XY)

o NOT REPORTABLE (NEMOZNO VYKAZAT)

e CHRY PRESENT (CHROMOZOM Y PRITOMNY)

e CHRY NOT PRESENT (CHROMOZOM Y NEPRITOMNY)

Symbol chromozému.

Prva baza zahrnuta v oblasti.

Posledna baza zahrnuta v oblasti.
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Nazov
metriky

start_
cytoband

end_cytoband

region_size_
mb

region_lIr_
trisomy

region_lIr_
monosomy

region_t_stat_
long_reads

region_
mosaic_ratio

region_
mosaic_lIr_
trisomy

region_
mosaic_lIr_
monosomy

Frekvencia

Podla
oblasti

Podla
oblasti

Podla
oblasti

Podla
oblasti

Podla
oblasti

Podla
oblasti

Podla
oblasti

Podla
oblasti

Podla
oblasti

Opis

Cytogeneticky pruh prvej bazy zahrnutej v oblasti.

Cytogeneticky pruh poslednej bazy zahrnutej v oblasti.

Velkost oblasti v megabazach.

Skoére LLR (pomer vierohodnosti) pre trizomiu v oblasti. Oznacuje dokaz trizémie

v porovnani s dbkazom ziadnej zmeny (dizomie). Trizomia je vykazana v pripade, ze
skore LLR prekro&i vopred stanoveny prah.

V pripade ¢iastocnych delécii alebo duplikacii je tato metrika uvedena len vtedy, ak ide
o prirastok (duplikacia). V opacnom pripade sa tato metrika uvadza ako NA (nevztahuje
sa).

Skoére LLR pre monozémiu v oblasti. Oznacuje dékaz monozémie v porovnani

s dékazom ziadnej zmeny (dizomie). Monozdmia je vykazana v pripade, ze skore LLR
prekro¢i vopred stanoveny prah.

V pripade ¢iastocnych delécii alebo duplikacii je tato metrika uvedena len vtedy, ak ide
o stratu (delécia). V opacnom pripade sa tato metrika uvadza ako NA (nevztahuje sa).
Ak zvolite vykonanie zakladného vySetrenia, tato metrika sa uvadza ako NOT TESTED
(Netestované).

T-Statistika oblasti. T-Statistika je rozdiel v pokryti medzi oblastou a zvyskom gendmu
v porovnani s odchylkou vo vzorke. Tato metrika urCuje pomer signalu k Sumu, ktory
zachytava zistitelnost akéhokolvek posunu v pokryti v oblasti. Stav ,long_reads* (dlhé
¢itania) znamena, Ze pokrytie pouzité na tuto t-Statistiku zahtna cely rozsah velkosti
fragmentov pouzity v analyze.

Pri vytvarani skore LLR je t-Statistika spojena s odhadnutou fetdlnou frakciou vzorky.

Podiel fetalneho materialu, ktory je aneuploidny. Tato metrika je zalozena na pomere
fetalnej frakcie odvodenej z pokrytia oblasti a fetalnej frakcie vzorky. Vo vzorkach

s takmer nulovymi fetalnymi frakciami mézu mat pomery mozaiky zaporné hodnoty

v désledku premenlivosti odhadu fetalnej frakcie vzorky pouzitej priich vypodcte.

Skore LLR pre trizomiu vypocitané pomocou fetalnej frakcie odvodenej z pokrytia v
oblasti namiesto z fetalnej frakcie vzorky. V pripade ¢iasto¢nych delécii alebo duplikacii
je tato metrika uvedena len vtedy, ak ide o prirastok (duplikacia). V opacnom pripade sa
tato metrika uvadza ako NA (nevztahuje sa).

Skoére LLR pre monozémiu vypocitané pomocou fetdlnej frakcie odvodenej z pokrytia v
oblasti namiesto z fetalnej frakcie vzorky. V pripade Ciasto¢nych delécii alebo duplikacii
je tato metrika uvedena len vtedy, ak ide o stratu (delécia). V opacnom pripade sa tato
metrika uvadza ako NA (nevztahuje sa). Ak zvolite vykonanie zakladného vysetrenia,
tato metrika sa uvadza ako NOT TESTED (Netestované).
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Sprava Sample Invalidation (Sprava o zneplatneni vzorky)

Systém vytvori pre kazdu chybnu vzorku alebo vzorku so zruSenou platnostou spravu Sample Invalidation
(Zneplatnenie vzorky).

Stipec Opis MoZnosti hodnét
batch_name Nazov davky. Maximalne 36 znakov — velké a malé alfanumerické
znaky, podc¢iarkovnik alebo spojovnik.

sample_barcode Jedineény Ciarovy koéd vzorky so Maximalne 36 znakov — velké a malé alfanumerické
zruSenou platnostou. znaky, podc¢iarkovnik alebo spojovnik.

reason Dévod zneplatnenia vzorky zadany Maximalne 512 znakov.
pouzivatelom.

operator Pouzivatelské meno operatora, ktory Maximalne 36 znakov — velké a malé alfanumerické
zneplatnil vzorku alebo ju oznacil za znaky, podciarkovnik, medzera alebo spojovnik.
chybnu.

timestamp Datum a Cas zneplatnenia vzorky. Casovy Udaj podla normy ISO 8601

Sample Cancelation Report (Sprava o zruseni vzorky)

Systém pre kazdu zruSenu vzorku vytvori spravu o zruseni vzorky.

Stipec Opis MoZnosti hodnét
batch_name Nazov davky. Maximalne 36 znakov — velké a malé alfanumerické
znaky, podc¢iarkovnik alebo spojovnik.
sample_barcode Jedinecny Ciarovy koéd zrusenej vzorky. Maximalne 36 znakov — velké a malé alfanumerické
znaky, podc¢iarkovnik alebo spojovnik.
reason Dévod zrusenia vzorky zadany Maximalne 512 znakov.
pouzivatelom.
operator Pouzivatel'ské meno operatora, ktory Maximalne 36 znakov — velké a malé alfanumerické
vzorku zrusil. znaky, podciarkovnik, medzera alebo spojovnik.
timestamp Datum a Cas zruSenia vzorky. Casovy Udaj podla normy ISO 8601

Sprava Pool Retest Request (Poziadavka zopakovania testu skupiny (pool))

Sprava Pool Retest Request informuje o tom, ze zneplatnenud skupinu je mozné znova zdruzit. Systém
vygeneruje spravu Pool Retest Request, ked sa zneplatni prvy zdvoch moznych chodov sekvenovania
(skupin, pool) pre dany typ skupiny.

Stipec Opis MoZnosti hodnét

batch_name Nazov davky. Maximalne 36 znakov — velké a malé alfanumerické
znaky, podc¢iarkovnik alebo spojovnik.

pool_type Typ skupiny (pool). Jedna moznost zA, B, C alebo E.

reason Dbévod na zneplatnenie Maximalne 512 znakov.

predchadzajucej skupiny (pool) zadany
pouzivatel'om.

timestamp Datum a Cas poziadavky. Casovy Udaj podfa normy ISO 8601
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Batch Initiation Report (Sprava o spusteni davky)

Systém generuje spravu o spusteni davky v pripade Uspesnej inicializacie a overenia davky pred izolaciou
plazmy.

Stipec Opis Moznosti hodnét

batch_name Nazov davky. Maximalne 36 znakov — velké a malé alfanumerické
znaky, podciarkovnik alebo spojovnik.

sample_barcode Jedine¢ny Ciarovy kod vzorky. Maximalne 36 znakov — velké a malé alfanumerické
znaky, podciarkovnik alebo spojovnik.

sample_type Typ vzorky z Ciarového kédu vzorky. e singleton (jeden plod)
e control (kontrolnd vzorka)
e twin (dva plody)
* ntc
well (jamka) Jamka priradena ku vzorke. A - H nasledované ¢islom 1 —12.
assay Nazov analyzy. Maximalne 100 znakov — velké a malé alfanumerické
znaky, znak podc¢iarknutia, medzera alebo spojovnik.
method_version Verzia metddy automatizacie analyzy. Maximalne 100 znakov — velké a malé alfanumerické
znaky, znak podciarknutia, bodka, medzera alebo
spojovnik.
workflow_manager_ Verzia aplikacie Workflow Manager Maximalne 36 znakov — velké a malé alfanumerické
version suvisiacej s davkou. znaky, znak podciarknutia, bodka, medzera alebo
spojovnik.

Batch Invalidation Report (Sprava o zneplatneni davky)

Systém generuje spravu o zneplatneni davky v pripade, ak sa zrusi platnost davky alebo davka zlyha.

Stipec Opis MoZnosti hodnét
batch_name Nazov davky. Maximalne 36 znakov — velké a malé alfanumerické
znaky, podciarkovnik alebo spojovnik.
reason Dévod zneplatnenia davky zadany Maximalne 512 znakov.
pouzivatelom.
operator Inicialy operatora, ktory davku Maximalne 36 znakov — velké a malé alfanumerické
zneplatnil. znaky, znak podciarknutia, medzera alebo spojovnik.
timestamp Datum a ¢as zneplatnenia davky. Casovy udaj podra normy ISO 8601
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Sprava o kniznici vzorky

Systém generuje spravu o kniznici vzorky po zlyhani davky alebo z ruseni platnosti, po uspesnom dokonceni

kniznice a po uspeSnom dokonceni kvantifikacie.

Stipec

Opis

MozZnosti hodnot

batch_name

Nazov davky.

Maximalne 36 znakov — velké a malé alfanumerické
znaky, podc¢iarkovnik alebo spojovnik.

sample_barcode

Jedineény Ciarovy kod vzorky.

Maximalne 36 znakov — velké a malé alfanumerické
znaky, podciarkovnik alebo spojovnik.

qc_status Stav vzorky po dokoncéeni krokov e pass (Uspesné)
analyzy. e fail (neuspesné)
qc_reason Dévod stavu kontroly kvality. Maximalne 36 znakov — velké a malé alfanumerické

znaky, pod¢iarkovnik alebo spojovnik.

starting_volume

Uvodny objem skiimavky na odber krvi
vml v case izolacie plazmy.

Akékolvek kladné Cislo.

Index

Index priradeny ku vzorke.

Maximalne 36 znakov — velké a malé alfanumerické
znaky, podciarkovnik alebo spojovnik.

cen_library_pg_u

Koncentracia kniznice v pg/pl.

Akékolvek kladné ¢islo.

plasma_isolation
comments

Pouzivatelské komentare k procesu
izolacie plazmy (volny text).

Maximalne 512 znakov — velké a malé alfanumerické
znaky, podciarkovnik, medzera alebo spojovnik.

cfdna_extraction_

PouZivatelské komentare k extrakcii

Maximalne 512 znakov — velké a malé alfanumerické

comments cfDNA (volny text). znaky, podciarkovnik, medzera alebo spojovnik.
library_prep_ Pouzivatelské komentare k priprave Maximalne 512 znakov — velké a malé alfanumerické
comments kniznice (volny text). znaky, podciarkovnik, medzera alebo spojovnik.
quantitation_ Pouzivatelské komentare ku Maximalne 512 znakov — velké a malé alfanumerické
comments kvantifikacii (volny text). znaky, podc&iarkovnik, medzera alebo spojovnik.
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Library Reagent Report (Sprava o reagenciach na vytvorenie kniznice)

Systém generuje spravu o reagenciach na vytvorenie kniznice po zlyhani davky alebo zruseni platnosti, po
Uspesnom dokonceni kniznice a po Uspesnom dokonceni kvantifikacie.

Stipec Opis
batch_name Nazov davky.
process Nazov procesu vo formate

PROCES:vedlajsi-proces.

reagent_name Nazov reagencie.

lot Ciarovy kéd reagencie.

expiration_date Datum exspiracie vo formate podla
vyrobcu.

operator Meno pouZivatela — operatora.

initiated Casova pediatka inicializacie stvisiacej

S reagenciou.

MozZnosti hodnot

Maximalne 36 znakov — velké a malé alfanumerické
znaky, podc¢iarkovnik alebo spojovnik.

e ISOLATION (Izolacia) — batch_validation
(validacia_davky), prespin (pripravné_virenie),
postspin (nésledné_virenie), data_transact
(prenos_udajov).

e EXTRACTION (Extrakcia) — setup (nastavenie),

chemistry (biochémia), data_transact (prenos_

udajov).

LIBRARY (KnizZnica) — setup (nastavenie),

chemistry (biochémia), data_transact (prenos_

udajov), complete (dokoncenie).

QUANT (Kvantifikacia) — setup (nastavenie), build_

standards (Standard_zostav), build_384 (zostava_

384), analysis (analyza), data_transact (prenos_

udajov).

POOLING (Zdruzovanie) — analysis (analyza),

setup (nastavenie), pooling (zdruzovanie), data_

transact (prenos_udajov), complete (dokoncenie).

Maximalne 36 znakov — velké a malé alfanumerické
znaky, podc&iarkovnik, medzera alebo spojovnik.

Maximalne 36 znakov — velké a malé alfanumerické
znaky, podciarkovnik, medzera alebo spojovnik.

Maximalne 100 znakov — velké a malé alfanumerické
znaky, podciarkovnik, medzera, spojovnik,
dvojbodka alebo lomka.

Maximalne 36 znakov — velké a malé alfanumerické
znaky, podciarkovnik, medzera alebo spojovnik.

Casovy udaj podra normy ISO 8601

Library Labware Report (Sprava o laboratérnom vybaveni kniznice)

Systém generuje spravu o laboratérnom vybaveni suvisiacom s kniznicou po zlyhani davky alebo zruseni jej

platnosti, po Uspesnom dokon&eni kniznice a po Uspesnom dokond&eni kvantifikacie.

Stipec Opis

batch_name Nazov davky.

labware_name Nazov laboratérneho vybavenia.
labware_barcode Ciarovy kéd laboratérneho vybavenia.
initiated Casova pediatka inicializacie stvisiacej

s laboratérnym vybavenim.
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MozZnosti hodnét

Maximalne 36 znakov — velké a malé alfanumerické
znaky, podciarkovnik alebo spojovnik.

Maximalne 36 znakov — velké a malé alfanumerické
znaky, podc&iarkovnik, medzera alebo spojovnik.

Maximalne 36 znakov — velké a malé alfanumerické
znaky, podciarkovnik, medzera alebo spojovnik.

Casovy udaj podra normy ISO 8601
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Library Quant Report (Sprava o kvantifikacii kniznice)

Systém generuje spravu o kvantifikacii kniznice po uspesnom dokoncéeni kvantifikacie.

Stipec Opis

batch_name Nazov davky.

quant_id Ciselna identifikacia.

pristroj Nazov kvantifikacného pristroja (volny

text).
standard_r_squared Druha mocnina R.
standard_intercept Zachytenie.
standard_slope Strmost.

median_ccn_pg_ul Koncentracia medianovej vzorky.

qc_status Stav kontroly kvality kvantifikacie.
qc_reason Opis priciny zlyhania (ak existuje).
initiated Casova pediatka inicializacie stvisiacej

s kvantifikaciou.

Moznosti hodnét

Maximalne 36 znakov — velké a malé alfanumerické
znaky, podc¢iarkovnik alebo spojovnik.

Kladné ¢isla.

Maximalne 36 znakov — velké a malé alfanumerické
znaky, podciarkovnik, medzera alebo spojovnik.

Akékolvek kladné ¢&islo.
Akékolvek &islo.
Akékolvek Cislo.
Akékolvek kladné Cislo.

e pass (Uspesné)
e fail (nelspesné)

Maximalne 36 znakov — velké a malé alfanumerické
znaky, podciarkovnik, medzera alebo spojovnik.

Casovy Udaj podfa normy ISO 8601

Library Process Log (Zaznam o spracovani kniznice)

Systém generuje zaznam o spracovani kniznice pocas spustenia a dokoncenia kazdého procesu vytvarania
kniznice, pocas zlyhania alebo zrusenia platnosti davky a po dokoncené analyzy (generované na skupinu).

Stipec Opis

batch_name Nazov davky.

process Nazov procesu davky vo formate
PROCES:vedlajsiproces.

operator Inicialy operatora.

pristroj Nazov pristroja.

started Datum a C¢as spustenia procesu davky.

Dokument ¢. 1000000067940 vO6 SLK
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Moznosti hodnot

Maximalne 36 znakov — velké a malé alfanumerické
znaky, podc¢iarkovnik alebo spojovnik.

ISOLATION (Izolacia) — batch_validation (validacia_
davky), prespin (pripravné_virenie), postspin
(nasledné_virenie), data_transact (prenos_udajov).
EXTRACTION (Extrakcia) — setup (nastavenie),
chemistry (biochémia), data_transact (prenos_
udajov).

LIBRARY (Kniznica) — setup (nastavenie), chemistry
(biochémia), data_transact (prenos_udajov),
complete (dokoncenie).

QUANT (Kvantifikacia) — setup (nastavenie), build_
standards (Standard_zostav), build_384 (zostava_
384), analysis (analyza), data_transact (prenos_
udajov).

POOLING (Zdruzovanie) — analysis (analyza), setup
(nastavenie), pooling (zdruZzovanie), data_transact
(prenos_udajov), complete (dokonc¢enie).

Maximalne 36 znakov — velké a malé alfanumerické
znaky, podciarkovnik, medzera alebo spojovnik.

Maximalne 36 znakov — velké a malé alfanumerické
znaky, podciarkovnik, medzera alebo spojovnik.

Casovy Udaj podfa normy ISO 8601
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Stlpec Opis

finished Datum a ¢as dokonc¢enia alebo zlyhania
davky.

status Aktualna davka.

Pool Report (Sprava o skupine (pool))

Moznosti hodndét

Casovy udaj podra normy ISO 8601

completed (dokoncené)
failed (neuspesné)
started (spustilo sa)
aborted (prerusené)

Ak sa vyskytne po spusteni zdruzovania nejaka udalost, systém po uspesnom dokonceni kniznice, pri zlyhani
davky a pri zneplatneni davky vygeneruje spravu o skupine.

Stipec Opis

batch_name Nazov davky.

sample_barcode Jedineény Ciarovy kod vzorky.

pool_barcode Ciarovy kéd skupiny stvisiaci so
vzorkou.

pool_type Typ skupiny suvisiaci so vzorkou.

pooling_volume_ul Objem zdruzovania v pl.

pooling_comments Komentdre pouzivatela pri zdruzovani

(pooling) (volny text).

Moznosti hodnét

Maximalne 36 znakov — velké a malé alfanumerické
znaky, podc¢iarkovnik alebo spojovnik.

Maximalne 36 znakov — velké a malé alfanumerické
znaky, podc¢iarkovnik alebo spojovnik.

Maximalne 36 znakov — velké a malé alfanumerické
znaky, podciarkovnik alebo spojovnik.

Jedna moznost z A, B, C alebo E.
Akékolvek kladné ¢islo.

Maximalne 512 znakov — velké a malé alfanumerické
znaky, podciarkovnik, medzera alebo spojovnik.

Pool Invalidation Report (Sprava o zneplatneni skupiny)

Po zneplatneni skupiny systém vygeneruje spravu Pool Invalidation (Zneplatnenie skupiny (pool)).

Stlpec Opis

batch_name Nazov davky.

pool_barcode Ciarovy kéd zneplatnenej skupiny.

reason Dévod zneplatnenia skupiny zadany
pouzivatelom.

operator Inicialy operatora, ktory zrusil zneplatnil
skupinu.

timestamp Datum a ¢as zneplatnenia skupiny.
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Moznosti hodndét

Maximalne 36 znakov — velké a malé alfanumerické
znaky, podciarkovnik alebo spojovnik.

Maximalne 36 znakov — velké a malé alfanumerické
znaky, podciarkovnik alebo spojovnik.

Maximalne 512 znakov.

Maximalne 36 znakov — velké a malé alfanumerické
znaky, podciarkovnik, medzera alebo spojovnik.

Casovy udaj podra normy ISO 8601
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Sequencing Report (Sprava o sekvenovani)

Po dokonceni sekvenovania alebo po vyprsani ¢asu na sekvenovanie systém vytvori spravu o sekvenovani

pre prislusny chod sekvenovania.

Stipec

Opis

MozZnosti hodnot

batch_name

Nazov davky.

Maximalne 36 znakov — velké a malé alfanumerické
znaky, podciarkovnik, medzera alebo spojovnik.

pool_barcode

Ciarovy kéd skupiny (pool) stvisiaci
s chodom sekvenovania.

Maximalne 36 znakov — velké a malé alfanumerické
znaky, podciarkovnik, medzera alebo spojovnik.

instrument

Sériové Cislo sekvenatora.

Maximalne 36 znakov — velké a malé alfanumerické
znaky, podciarkovnik, medzera alebo spojovnik.

flowcell

Prietokovy Clanok suvisiaci s chodom
sekvenovania.

Maximalne 36 znakov — velké a malé alfanumerické
znaky, podc&iarkovnik, medzera alebo spojovnik.

software_version

Retazec oznacujuci softvérovu
aplikaciu/jej verziu, ktora slizi na
generovanie Udajov v sekvenatore.

Velké a malé alfanumerické znaky, podciarkovnik,
lomka, bodka, dvojbodka, bodkociarka alebo
spojovnik.

run_folder

Nazov prie¢inka chodu sekvenovania.

Velké a malé alfanumerické znaky, podciarkovnik,
medzera alebo spojovnik.

sequencing_status

Stav chodu sekvenovania.

e completed
e timed out (Casovy limit vyprsal)
e Failed (neuspesny)

qc_status Stav kontroly kvality chodu e pass (Uspesny)
sekvenovania. e fail (neuspesny)
e error (chyba)
qc_reason Dévody zlyhania pri kontrole kvality, Maximalne 36 znakov — velké a malé alfanumerické

hodnoty oddelené bodkod&iarkou.

znaky, podc&iarkovnik, medzera alebo spojovnik.

cluster_density

Hustota klastrov (median na prietokovy
¢lanok v dlazdiciach).

Akékolvek kladné Cislo.

pct_q30 Percentualny podiel baz nad Q30. Akékolvek kladné ¢&islo.

pct_pf Percentualny podiel ¢itani, ktoré spinia Akékolvek kladné &islo.
podmienky filtra.

phasing Fazovanie. Akékolvek kladné Cislo.

prephasing Predbezné fazovanie. Akékolvek kladné ¢&islo.

predicted_aligned_ Predpokladané usporiadané Citania. Akékolvek kladné Cislo.

reads

started Casovy Udaj spojeny so zadiatkom Casovy udaj podfa normy ISO 8601
sekvenovania.

completed Casovy Udaj spojeny s dokon&enim Casovy Udaj podla normy ISO 8601

sekvenovania.
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Analysis Failure Report (Sprava o zlyhani analyzy)

Systém generuje spravu o zlyhani analyzy vtedy, ked vramci chodu sekvenovania zlyha maximalny pocCet

analytickych pokusov.

Stipec

batch_name
pool_barcode
flowcell
sequencing_run_
folder
analysis_run_status

timestarted

timefinished

Opis

Nazov davky.

Ciarovy kéd poolu priradeny
kneuspesnej analyze.

Ciarovy kéd prietokového élanku
priradeny k neldspesnej analyze.
PrieCinok chodu sekvenovania
priradeny k neldspesnej analyze.

Stav chodu sekvenovania priradeny
kneuspesnej analyze.

Casova pediatka priradena k spusteniu
analyzy.

Casova pediatka priradena
k neuspesnej analyze.

Dokument €. 1000000067940 vO6 SLK
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MozZnosti hodnot

Maximalne 36 znakov — velké a malé alfanumerické
znaky, podc¢iarkovnik alebo spojovnik.

Maximalne 36 znakov — velké a malé alfanumerické
znaky, podciarkovnik alebo spojovnik.

Maximalne 36 znakov — velké a malé alfanumerické
znaky, podciarkovnik alebo spojovnik.

Velké a malé alfanumerické znaky alebo znaky
podgciarknutia.

Velké a malé alfanumerické znaky alebo znaky
podciarknutia.

Casovy udaj podfa normy ISO 8601

Casovy udaj podra normy ISO 8601
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Pomoc s rieSenim problémov pri analyze v softvéri VeriSeq NIPT Solution v2 obsahuije:

Upozornenia softvéru Assay Software a systémoveé upozornenia.

Odporucané opatrenia v pripade problémov so systémom.

Pokyny na vykonanie preventivnej analyzy a analyzy v pripade zlyhania pouzitim predinstalovanych

testovacich udajov.
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Upozornenia softvéru Assay Software

Tato Cast obsahuje informacie o upozorneniach softvéru Assay Software:

Upozornenia na priebeh

Upozornenia na priebeh informujti o normalnom priebehu vykonévania analyzy. Tieto ozndmenia sa zaznamenavajl ako Activities (Cinnosti)
anevyzaduju Ziadne kroky zo strany pouzivatela.

. . Urovefi .. Odportgany
Upozornenie Krok Vyskyt vystrahy E-mail krok
Batch initiation (Zac¢atie davky) Priprava Pouzivatel vytvoril novd davku. Cinnost Ano Nevztahuje

kniznice sa.
Batch Library Complete (Kniznica davky je Priprava Kniznica aktualnej davky sa dokoncila. Cinnost Nie Nevztahuje
dokon&enad) kniznice sa.
Pool Complete (Skupina je dokoncena) Priprava Z davky sa vytvorila skupina. Cinnost Nie Nevztahuje
kniznice sa.
Sequencing Started (Sekvenovanie sa zacalo) Sekvenovanie Systém zistil novy prie¢inok tdajov Cinnost Nie Nevztahuje
sekvenovania. sa.
Sequencing QC passed (Prebehla Uspesna Sekvenovanie Chod sekvenovania sa dokon¢il a prebehla Cinnost Nie Nevztahuje
kontrola kvality sekvenovania) Uspesna kontrola kvality sekvenovania. sa.
Sequencing Run Associated With Pool (Chod Sekvenovanie Chod sekvenovania bol Uspesne zdruzeny Cinnost Nie Nevztahuje
sekvenovania zdruZzeny so skupinou) S0 znamou skupinou. sa.
Analysis Started (Analyza sa zacala) Analyza Analyza vybraného chodu sekvenovania sa Cinnost Ano Nevztahuje
zacala. sa.
Analysis Completed NIPT Report Generated Nasledné Analyza sa dokondila a vytvorili sa spravy. Cinnost Ano Nevztahuje
(Analyza sa dokongila, vytvorila sa sprava) NIPT spracovanie sa.
analyzy
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Upozornenia na zneplatnenie

Upozornenia na zneplatnenie indikuju situacie, ktoré nastavaju v systéme v désledku toho, ze pouzivatel zneplatnil davku alebo skupinu (pool) v
aplikacii Workflow Manager. Tieto spravy maju charakter oznameni a vich désledku sa nevyzaduju ziadne kroky pouzivatela.
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: Uroveni . Odporugany
Upozornenie Krok Kedy vystrahy E-mail krok
Batch Invalidation (Zneplatnenie davky) Priprava Pouzivatel zrusil platnost davky. Upozornenie Ano Nevztahuje
kniznice sa.
Pool Invalidation — Repool (Zneplatnenie skupiny — Priprava Pouzivatel zrusil platnost prvého Upozornenie Ano Nevztahuje
opakovanie zdruzovania) kniznice mozného zdruzovania (poolu) (ur¢itého sa.
typu) danej davky.
Pool Invalidation — Use second aliquot (Zneplatnenie Priprava Pouzivatel zrusil platnost prvého Upozornenie Ano Nevztahuje
skupiny — pouzit druhu alikvotnu Cast) kniznice mozného zdruzovania (poolu) (ur¢itého sa.
typu) danej davky.
Sequencing Completed Pool Invalidated Sekvenovanie Chod sekvenovania sa dokoncil, Upozornenie Ano Nevztahuje
(Sekvenovanie sa dokoncilo, skupina je zneplatnena) pouzivatel vsak zrusil platnost skupiny sa.
(pool).
Sequencing QC passed — All samples are invalid Kontrola kvality ~ Kontrola kvality chodu sekvenovania Upozornenie Ano Nevztahuje
(Kontrola kvality sekvenovania bola uspesna —vSetky  sekvenovania sa dokoncila, vSetky vzorky su vSak sa.
vzorky sU neplatné) neplatné.
Analysis Completed Pool Invalidated (Analyza sa Nasledné Analyza sa dokoncila, pouzivatel vSak Upozornenie Ano Nevztahuje
dokoncila, skupina je zneplatnena) spracovanie zrusil platnost skupiny (pool). sa.
analyzy
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Upozornenia na opravitelné chyby

Opravitelné chyby su stavy, ktoré modze softvér na analyzu VeriSeq NIPT Assay Software opravit, ak pouzivatel vykona odporucané opatrenie.
Ak problém pretrvava, kontaktujte e-mailom technickud podporu spolo¢nosti lllumina.

Upozornenie

Missing Instrument Path
(Chyba cesta k nastroju)

Insufficient Disk Space for
Sequencing (Nedostatok
miesta na disku na
sekvenovanie)

Sequencing Run Invalid Folder
(Neplatny prie¢inok chodu
sekvenovania)

Sequencing Started but Pool
Barcode File Missing
(Sekvenovanie sa zacalo, ale
chyba subor s Ciarovym kédom
skupiny)

Cannot Verify Sequencing Run
Completion (Neda sa overit
dokonc&enie chodu
sekvenovania)

Missing Sample Attributes
(Chybaju atributy vzoriek)

Krok

Sekvenovanie

Sekvenovanie

Sekvenovanie

Sekvenovanie

Sekvenovanie

Predbezna
analyza

Vyskyt

Systém nedokaze najst
externy prie¢inok
sekvenovania/pripojit sa
knemu.

Systém zistil novy prie€inok
Udajov sekvenovania, ale
odhaduje, Ze na disku nie je
na Udaje dostatok miesta.

Neplatné znaky v nazve
prie¢inku chodu
sekvenovania.

Softvér nenasiel subor
obsahujuci ¢iarovy kéd
skupiny do 30 minut od
zacdiatku sekvenovania.

Softvér nedokazal precitat
subor stavu dokon&enia
chodu v prieCinku
sekvenovania.

Softvér pri niektorych
vzorkach nenasiel ur¢enie
typu vzorky, moznost
pohlavného chromozdému
alebo typ vySetrenia.

Uroveri
vystrahy

Vystraha

Vystraha

Varovanie

Varovanie

Varovanie

Upozornenie

E-mail

Ano

Ano

Ano

Ano

Ano

Ano

Odporaéany krok

* Ak pouzivate ulozisko NAS, skontrolujte
pripojenie k sieti. Pozri Postupy
odporucanych opatreni na strane 65

e Mozné zlyhanie hardvéru. Restartujte
server. Ak problém pretrvava,
kontaktujte e-mailom technicku
podporu spoloénosti lllumina.

1. Skontrolujte dostupné miesto na disku.
Pozri Postupy odporu¢anych opatreni na
strane 65

2. Uvolnite miesto na disku alebo
vykonajte zalohu udajov. Pozri Postupy
odporucanych opatreni na strane 65

Priecinok chodu sekvenovania bol
nespravne premenovany. Upravte nazov
chodu na platny.

Mozné zlyhanie sekvenatora alebo NAS.
Skontrolujte konfiguraciu sekvenatora

a sietové pripojenie. Systém bude dalej

hladat subor s ¢iarovym kédom skupiny,
kym sa sekvenovanie nedokonci.

Mozné zlyhanie hardvéru. Restartujte
server. Ak problém pretrvava, kontaktujte
e-mailom technicku podporu spolo¢nosti
lllumina.

Pre konkrétnu vzorku nebol poskytnuty
minimalne jeden atribut vzorky. Zadajte
chybajuce atributy vzorky v aplikacii
Workflow Manager alebo zruste platnost
vzorky, aby softvér mohol pokracovat.
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Upozornenie Krok

Sample Sheet Generation Predbezna
failed (Nepodarilo sa vytvorit analyza
harok udajov na analyzu)

Unable to check disk space Predbezna
(Neda sa skontrolovat miesto analyza
na disku)

Insufficient Disk Space for Predbezna

Analysis (Nedostatok miesta analyza
na disku na analyzu)

Unable to launch Analysis Predbezna
Pipeline (Neda sa spustit analyza
aplikacia Analysis Pipeline)

Sequencing folder Read/Write Predbezna
permission failed (Nepodarilo analyza

sa ziskat povolenie na

Citanie/zapis v priecinku

sekvenovania)

Analysis Failed - Retry Analyza
(Analyza zlyhala — zopakujte
ju)

. Uroveni
Vyskyt vystrahy
Softvéru sa nepodarilo Vystraha
vytvorit harok udajov na
analyzu.

Softvéru sa nepodarilo Vystraha
skontrolovat miesto na
disku.

Softvér zistil, Ze na disku nie  Vystraha
je dost miesta na spustenie
nového chodu analyzy.

Softvéru sa nepodarilo Vystraha
spustit chod analyzy pre

prislusny prie¢inok

sekvenovania.

Zlyhal test softvéru, ktorym Varovanie
sa kontroluje povolenie na

Citanie/zapis v prie¢inku

chodu sekvenovania.

Analyza zlyhala. Opakuje
sa.

Upozornenie

E-mail

Ano

Ano

Ano

Ano

Ano

Ano

Odporaéany krok

e Skontrolujte dostupné miesto na disku.
Pozri Postupy odporu¢anych opatreni
na strane 65 Ak je malo miesta, uvolnite
miesto na disku alebo vykonajte zalohu
Udajov. Pozri Postupy odporucanych
opatreni na strane 65

Ak pouzivate ulozisko NAS, skontrolujte
pripojenie k sieti. Pozri Postupy
odporucanych opatreni na strane 65.
Mozné zlyhanie hardvéru. Restartujte
server. Ak problém pretrvava,
kontaktujte e-mailom technicku
podporu spolo¢nosti lllumina.

Ak pouzivate ulozisko NAS, skontrolujte
pripojenie k sieti. Pozri Postupy
odporucanych opatreni ID opatrenia 2
na strane 65.

Mozné zlyhanie hardvéru. Restartujte
server. Ak problém pretrvava,
kontaktujte e-mailom technicku
podporu spolo¢nosti lllumina.

Uvolnite miesto na disku alebo vykonajte
zalohu udajov. Pozri Postupy
odporucanych opatreni ID opatrenia 3 na
strane 65.

Mozné zlyhanie hardvéru. Restartujte
server. Ak problém pretrvava, kontaktujte
e-mailom technickud podporu spolo¢nosti
lllumina.

e Ak pouzivate UloZisko NAS, skontrolujte
pripojenie k sieti. Pozri Postupy
odporucanych opatreni na strane 65

* Mozné zlyhanie hardvéru. Restartujte
server. Ak problém pretrvava,
kontaktujte e-mailom technicku
podporu spolo¢nosti lllumina.

Nie je
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Upozornenie

Results Already Reported
(Vysledky uz boli nahlasené)

Unable to deliver email
notifications (Nie je mozné
dorucit e-mailové notifikacie)

Time Skew Detected (Zistila sa
¢asova odchylka)

Krok

Systém

Systém

Priprava
kniznice

Vyskyt

Softvér zistil, Zze pre aktualny
typ skupiny uz bola
vytvorena sprava NIPT.

Systém nedokaze dorudit e-
mailové notifikacie.

Softvér zistil casovu
odchylku viac nez 1 mindtu
od ¢asového udaja aplikacie
Workflow Manager

a miestnym ¢asom serveru.

Uroveni
vystrahy

Cinnost

Varovanie

Varovanie

E-mail

Ano

Nevztahuje
sa

Nie

Odporaéany krok

Nie je

1. Skontrolujte, Ci je konfiguracia e-mailu
definovana v systéme platna. Pozri
pokyny v Casti Konfiguracia systémovych
e-mailovych oznameni na strane 26.

2. Odoslite testovaci e-mail. Pozri pokyny
v Casti Konfiguracia systémovych e-
mailovych oznameni na strane 26.

3. Restartujte server. Ak problém
pretrvava, kontaktujte e-mailom technicku
podporu spolo¢nosti lllumina.

1. Skontrolujte miestny ¢as v poc&itaci
s aplikaciou Workflow Manager.

2. Skontrolujte miestny ¢as miestneho
servera uvedeny vo webovom
pouzivatel'skom rozhrani [karta Server
Status (Stav servera)].
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Upozornenie

Batch Failure (Zlyhanie davky)

Report Generating Failure
(Zlyhanie vytvarania spravy)

Failed to Parse Run
Parameters file (Analyza
suboru s parametrami chodu
sa nepodarila)

Unrecognized Run
Parameters (Nezname
parametre chodu)

Invalid Run Parameters
(Neplatné parametre chodu)

No Pool Barcode found
(Nenasiel sa Ciarovy kod
skupiny)

Sequencing Completed but
Pool Barcode File Missing
(Sekvenovanie sa dokoncilo,
ale) chyba subor s ¢iarovym
kédom skupiny

Krok

Priprava
kniznice
Vytvaranie
sprav

Sekvenovanie

Sekvenovanie

Sekvenovanie

Sekvenovanie

Sekvenovanie

Upozornenia na neopravitelné chyby

Neopravitelné chyby su stavy, pri ktorych uz nie je mozné vykonat ziadnu akciu, aby analyza mohla pokracovat.

Vyskyt

Kontrola kvality davky zlyhala.

Systému sa nepodarilo
vytvorit spravu.

Systém nedokazal
otvorit/analyzovat subor
RunParameters.xml.

Citanie softvéru vyzadovalo
parametre chodu, ktoré nie
sU kompatibilné.

Citanie softvéru vyzadovalo
parametre chodu, ktoré nie
sU kompatibilné.

Softvér nedokazal priradit
prietokovy ¢lanok chodu
sekvenovania kznamemu
Ciarovému kodu skupiny.

Chod sekvenovania sa
dokoncil, ale subor
obsahujuci ¢iarovy kod
skupiny nebol zisteny.

Uroveii
vystrahy

Upozornenie

Vystraha

Varovanie

Varovanie

Varovanie

Varovanie

Vystraha

E-mail

Ano

Ano

Ano

Ano

Ano

Ano

Ano

Odporuéany krok

Restartujte nanesenie vzoriek kniznice.

e Skontrolujte dostupné miesto na disku. Pozri
Postupy odporuc¢anych opatreni na strane
65. Ak je malo dostupného miesta, uvolnite
miesto na disku alebo zalohujte udaje. Pozri
Postupy odporucanych opatreni na strane
65.

e Mozné zlyhanie hardvéru. Restartujte server.
Ak problém pretrvava, kontaktujte e-mailom
technicku podporu spolo¢nosti lllumina.

Subor RunParameters.xml je poskodeny.
Skontrolujte konfiguraciu sekvenatora
a zopakujte sekvenovanie skupiny.

Softvér nedokazal zostavit parametre chodu
sekvenovania z konfiguracného suboru
sekvenatora. Skontrolujte konfiguraciu
sekvenatora a zopakujte sekvenovanie
skupiny.

Kontrola kompatibility softvéru bola
neuspesna. Skontrolujte konfiguraciu
sekvenatora a zopakujte sekvenovanie
skupiny.

Mohol byt vlozeny nespravny Ciarovy kod
skupiny. Zopakujte sekvenovanie skupiny.

Mozné zlyhanie sekvenatora. Obratte sa na
technickl podporu spolo¢nosti lllumina.
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. ; Uroven . P
Upozornenie Krok Vyskyt vystrahy E-mail Odporaéany krok
Unable to read Pool Barcode Sekvenovanie Subor obsahujuci ¢iarovy kod  Vystraha Ano MozZné zlyhanie sekvenatora alebo siete.
File (Neda sa nacitat subor skupiny je poskodeny. Obratte sa na technickd podporu spolo¢nosti
s Ciarovym kodom skupiny) lllumina.
Pool Barcode File Mismatch Sekvenovanie Zisteny subor s ¢iarovym Vystraha Ano Mozné zlyhanie sekvenatora. Obratte sa na
(Nespravne sparovanie kédom skupiny odkazuje na technicku podporu spolo¢nosti lllumina.
suboru s Ciarovym kodom iné ID prietokového ¢lanku,
skupiny) nez je to, ktoré bol priradené
k chodu sekvenovania.
Sequencing Timed Out (Cas Sekvenovanie Chod sekvenovania nebol Varovanie Ano Skontrolujte sekvenator a sietové pripojenie.
na sekvenovanie vyprsal) v danej lehote dokonceny. Zopakujte sekvenovanie skupiny.
Sequencing QC files Kontrola kvality ~ Chod sekvenovania sa Vystraha Ano Skontrolujte sekvenator a sietové pripojenie.
generation failed (Vytvorenie sekvenovania dokoncil, ale subory kontroly Zopakujte sekvenovanie skupiny.
suiboru kontroly kvality kvality InterOp su poskodené.
sekvenovania) bolo
neuspesné
Sequencing QC failed Kontrola kvality =~ Chod sekvenovania sa Upozornenie Ano Zopakujte sekvenovanie skupiny.
(Kontrola kvality sekvenovania  sekvenovania dokoncil a kontrola kvality
zlyhala) sekvenovania zlyhala.
Analysis Failed for Maximum Analyza Vsetky pokusy o analyzu Varovanie Ano Zopakujte sekvenovanie druhej skupiny (pool).
number of attempts (Analyza zlyhali. Pokus sa nebude
sa nepodarila z dévodu opakovat.
dosiahnutia maximalneho
poctu pokusov)
Analysis Post-Processing Néasledné Softvéru sa nepodarilo Vystraha Ano ¢ Ak pouzivate ulozisko NAS, skontrolujte
Failed (Nasledné spracovanie spracovanie nasledne spracovat vysledky pripojenie k sieti. Pozri Postupy
analyzy bolo neldspesné) analyzy analyzy. odporucanych opatreni na strane 65.
e Mozné zlyhanie hardvéru. Restartujte server.
Ak problém pretrvava, kontaktujte e-mailom
technicku podporu spolo¢nosti lllumina.
Analysis Upload Failed Nasledné Softvéru sa nepodarilo nahrat  Vystraha Ano e Ak pouzivate Ulozisko NAS, skontrolujte
(Nahratie analyzy bolo spracovanie vysledky analyzy do pripojenie k sieti. Pozri Postupy
neuspesné) analyzy databazy. odportcanych opatreni na strane 65.

e Mozné zlyhanie hardvéru. Restartujte server.

Ak problém pretrvava, kontaktujte e-mailom
technicku podporu spolo¢nosti lllumina.
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Postupy odporuc¢anych opatreni

ID
opatrenia

1

Odporuéany krok

Skontrolujte sietové
pripojenie

Skontrolujte dostupné
miesto na disku

Uvolnite miesto
na disku/vykonajte
zalohu udajov

Kroky

Skontrolujte, i je vzdialené ulozisko NAS a miestny pocitac v rovnake;j sieti.
1. Na prikazovom riadku systému Windows (prikaz cmd) zadajte nasledujuci prikaz: ping <Server IP> (ping <IP adresa
servera>)
Ak pouzivate ulozisko NAS, skontrolujte aj pripojenie k ulozisku.
2. Uistite sa, Ze nedochadza k strate paketov.
Ak dochadza k strate paketov, kontaktujte spravcu IT systému.
3. Otestujte pripojenie:
a. Prihlaste sa do webového pouzivatelského rozhrania miestneho servera.
b. Z ponuky Dashboard (Riadiaci panel) vyberte moznost Folder (Prie€inok).
c. Wyberte moznost Test (Skuska) a skontrolujte, Ci skiska prebehla Uspesne. Ak skdsSka zlyha, precitajte si Cast
Uprava zdielanej sietovej jednotky na strane 24 a uistite sa, Ze véetky nastavenia su spravne nakonfigurované.

Uistite sa, ze po&itad so systémom Windows je namapovany k prieéinku Input na miestnom serveri. Dalie informacie
najdete v Casti Priradenie jednotiek servera na strane 32.

Pravym tlagidlom mysi kliknite na jednotku, ktora je namapovana k priecinku Input (Vstup). Vyberte moznost
Properties (Vlastnosti) a skontrolujte dostupné miesto.

Spolo¢nost llumina odporuca pravidelné zalohovanie Udajov a/alebo ukladanie Udajov sekvenovania na server.
Dalgie informéacie najdete v dasti Spravovanie zdielanej sietovej jednotky na strane 23.
1. Pre Udaje ulozené lokalne na miestnom serveri:
Uistite sa, ze poditad so systémom Windows je namapovany k prieéinku Input na miestnom serveri. DalSie
informacie najdete v Casti Priradenie jednotiek servera na strane 32.
a. Dvojklikom otvorte prie¢inok Input a zadajte poverenia na pristup do prie¢inka.
b. Nazvy prie¢inkov, v ktorych su uvedené Udaje chodu sekvenovania, zodpovedaju nazvom chodov
sekvenovania.
c. Odstrante alebo zalohujte spracované priecinky s udajmi sekvenovania.
2. Pre Udaje ulozené na vzdialenom Ulozisku NAS:
Skontrolujte, &i je vzdialené uloZisko NAS a miestny poc&itac v rovnakej sieti.
Ziskajte pristup k prieCinku na vzdialenej jednotke. Na ziskanie pristupu budete potrebovat poverenia od spravcu
IT systému.
a. Nazvy prie¢inkov, v ktorych su uvedené Udaje chodu sekvenovania, zodpovedaju nazvom chodov
sekvenovania.
b. Odstrante alebo zalohujte spracované priecinky s idajmi sekvenovania.
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Problém Odporaéany krok

Softvér sa Ak sa pri spusteni softvéru na analyzu Assay Software zistia chyby, namiesto obrazovky prihlasenia

nespusta. sa zobrazi prehlad v8etkych chyb. Kontaktujte technicku podporu spolo¢nosti lllumina a nahlaste
zobrazené chyby.

Vyzaduje sa Ak sa vyzaduje obnovenie databazy zo zalohy, obratte sa na terénneho servisného technika

obnovenie spolo¢nosti lllumina.

databazy.

Zistila sa zmena

Po zisteni zmeny parametrov systému prestane softvér na analyzu Assay Software spracovavat

parametrov komunikaciu z ostatnych sucasti systému. Spravca mdze systém resetovat spat do normalne;j
systému. prevadzky potom, ako systém presiel do stavu zistovania zmeny parametrov.

Aktivuje sa Spravca mbze vybrat moznost Server alarm (Alarm servera) na karte Server Status (Stav servera)
alarm vriadiacom paneli softvéru na analyzu Assay Software, ¢im vypne zvuk alarmu ovladac¢a RAID. Ak

ovladaca RAID.

stlagite toto tlacidlo, poziadajte o dalSiu pomoc technicku podporu spolo¢nosti lllumina.

Vopred nainstalované udajové subory na serveri Onsite Server umoznuju vykonavat prevadzkové testovanie
servera a analytického modulu.

Testovanie servera

Tento test simuluje chod sekvenovania a su¢asne simuluje vytvorenie vysledkov analyzy bez skutoéného
spustenia aplikacie Analysis Pipeline. Vykonanim tohto testu overite spravnu funkciu miestneho servera, ako
aj vytvaranie sprav a e-mailovych notifikacii. Trvanie: priblizne 3 — 4 minuty.

Postup

;
2

Dokument €. 1000000067940 vO6 SLK

Otvorte pripojeny vstupny adresar a potom otvorte priecinok TestingData (Testovacie udaje).

Vytvorte kopiu jedného z nasledujucich priecinkov, ktoré ndjdete v prie€inku TestingData:
Pre Udaje NextSeq: 170725_NS500110_0382_AHT3MYBGX2_Copy_Analysis_Workflow.
Pre udaje NextSegDx: 180911_NDX550152_0014_AXXXXXXXDX_Copy_Analysis_Workflow.

Premenujte kdpiu priecinka pridanim pripony _XXX. Pripona _XXX oznacuje poradie testovacieho chodu.
Napriklad, ak sa v prieCinku uz nachadza prie¢inok s priponou _002, premenujte novu kdpiu na _003.

Presunte premenovany prieCinok do vstupného prieCinka.
Pockajte 3 — 5 min., kym sa chod dokoné&i. Skontrolujte, Ci sa prijali nasledujlice e-mailové notifikacie:

a Analyza chodu sekvenovania sa zacala
b Vytvorila sa sprava NIPT pre chod sekvenovania

Priclente obe spravy k ndzvu sekvenovania, ktory je priradeny k priecinku.

Vo vystupnom priecinku otvorte priecinok TestData_NS_CopyWorkflow alebo TestData_NDx_
CopyWorkflow a skontrolujte niektoru z nasledujucich sprav:
Pre NextSeq: TestData_NS_CopyWorkflow_C_TestData_NS_CopyWorkflow_PoolC_HT3MYBGX2_
nipt_report_YYYYMMDD_HHMMSS.tab.
Pre NextSeqDx: TestData_NDx_CopyWorkflow_C_TestData_NDx_CopyWorkflow_PoolC_
XXXXXXXDX _nipt_report_YYYYMMDD_HHMMSS.tab.
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Ocakavana velkost suboru je priblizne 7 Kb.

7 Presunte testovaci chod sekvenovania spat do prieCinka TestingData (Testovacie udaje). Tento postup
ulahCuje spravovanie poc¢tu vykonanych testov sekvenovania.

&y POZNAMKA

Starsie subory testu mdzete odstranit, aby ste uvolnili miesto.
Testovacie udaje ziskané spustenim uplnej analyzy

Tymto testom sa vykona celkovy chod analyzy. Tento test vykonajte, ak sa serveru nepodari
spracovat/analyzovat udaje alebo ak vyprsi asovy limit. Trvanie: priblizne 4 — 5 hodin.

Postup

1 Otvorte pripojeny vstupny adresar a otvorte priecCinok TestingData (Testovacie udaje).

2 Premenujte nasledujici prie¢inok doplnenim pripony _000: 180911_NDX550152_0014_AXXXXXXXDX_
FullRun.

Tato pripona vytvori jedineCny nazov pre kazdy chod sekvenovania. Ak uz ma prislusny chod v nazve
priponu, premenujte prieCinok tym, ze zvysite Siselnd hodnotu pripony o 1.

Presunte premenovany prieCinok do vstupného prieCinka.

4 Pockajte 4 — 5 hodin na dokoncenie analyzy. Skontrolujte, ¢i sa prijali nasledujice e-mailové notifikacie:

a Sequencing Run Analysis Started (Analyza chodu sekvenovania sa spustila)
b NIPT Report generated for Sequencing Run (Pre chod sekvenovania sa vytvorila sprava NIPT)
Priclente obe spravy k ndazvu sekvenovania, ktory je priradeny k priecinku.

5 Vo vystupnom prie€inku otvorte priecinok TestData_NDx_FullRun a skontrolujte nasledujicu spravu:
TestData_NDx_FullRun_C_TestData_NDx_FullRun_PoolC_XXXXXXXDX_nipt_report_YYYYMMDD_
HHMMSS. tab.

Ocakavana velkost suboru je priblizne 7 Kb.

6 Presunte testovaci chod sekvenovania spat do prie€inka TestingData (Testovacie Udaje).
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Dodatok D Dalsie prostriedky

Z webovej lokality spolo¢nosti lllumina si mozno stiahnut tuto dokumentaciu.

Prostriedok Opis

Pribalovy letak k testu VeriSeq NIPT Solution v2 Definuje produkt a Ucel jeho pouZitia, a ponuka pokyny na pouzitie

(¢. dokumentu 1000000078751) a postupy rieSenia problémov.

Priru¢ka pre operatora zariadenia Microlab® Ponuka informacie o prevadzke a udrzbe, ako aj technické Specifikacie
STAR Line, identifikdcia dokumentu Hamilton pristroja na automatizované spracovanie kvapalin Hamilton Mircolab
624668 STAR.

Navstivte stranky podpory testu VeriSeq NIPT Solution v2 na webovej lokalite spoloc¢nosti lllumina, na ktorych
ziskate pristup k dokumentacii, softvéru, ktory si mézete stiahnut, online vzdelavaniu a odpovediam na
najCastejsSie otazky.
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Dodatok E Skratky

Skratka Definicia

BCL Subor primarnej analyzy baz

CE-IVD Oznacenie eurdpskej zhody in-vitro diagnostického produktu.
cfDNA Bezbunkova DNA

DNA Kyselina deoxyribonukleova

DNS Systém nazvov domén

FASTQ Subor v textovom formate na ukladanie vystupov pristrojov na sekvenovanie.
FF Fetalna frakcia

FIFO Spracovanie podla poradia vstupu

iIFACT Test spolahlivosti fetalnej aneuploidie jednotlivca

IP Internetovy protokol

LIMS Laboratory Information Management System

LIS Laboratérny informacny systém

LLR Logaritmus pomerov pravdepodobnosti

MAC Riadenie pristupu k médiam

NAS Ukladaci priestor pripojeny k sieti

NES Nevylu¢ené oblasti

NGS Sekvenovanie novej generacie

NIPT Neinvazivne prenatalne testovanie

NTC Kontrola bez Sablony

NTP Protokol NTP

PF Filter urCujuci podmienky (Passing filter)

PQ Kvalifikacia procesu

QC Kontrola kvality

Regex Regularne vyrazy. Sekvencia znakov, ktoré je mozné pouzit algoritmom parovania retazcov

na overenie Udajov.

Analyza vredlnom ¢ase
(RTA)

Analyza vredlnom Case

RUO lba na vyskumné ucely

SCA Aneuploidia pohlavnych chormozémov
SDS Karty bezpe&nostnych udajov

SHA1 Zabezpeceny algoritmus hash 1

SSL Secure Socket Layer
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Technickd pomoc vam poskytne oddelenie technickej podpory spolocnosti

llumina.

Webova lokalita:
E-mail:

www.illumina.com

techsupport@illumina.com

Telefonne Cisla oddelenia zakaznickej podpory spolo¢nostilllumina

Regién

Severnd Amerika
Australia
Belgicko

Cina

Dénsko

Finsko
Francuzsko
Holandsko
Hongkong, Cina
irsko

Japonsko
Juzna Koérea
Nemecko
Nérsko

Novy Zéland
Rakusko
Singapur
Spojené kralovstvo
Spanielsko
Svajgiarsko
Svédsko
Taiwan, Cina
Taliansko

Ostatné krajiny

Bezplatné
+1.800.809.4566
+1.800.775.688
+32 80077160
400.066.5835
+45 80820183
+358 800918363
+33 805102193
+31 8000222493
800960230

+353 1800936608
0800.111.5011
+82 80 234 5300
+49 8001014940
+47 800 16836
0800.451.650
+43 800006249
+1.800.579.2745
+44 8000126019
+34 911899417
+41 565800000
+46 850619671
00806651752
+39 800985513
+44 1799 534000

Regionalne

+32 34002973

+45 89871156
+358 974790110
+33 170770446
+31 207132960

+353 016950506

+49 8938035677

+47 21939693

+43 19286540

+44 2073057197

+34 800300143

+41 800200442

+46 200883979

+39 236003759

Karty bezpecnostnych Udajov (Safety data sheets, SDS) — k dispozicii na webovej lokalite spolo¢nosti lllumina
na stranke support.ilumina.com/sds.html.

Produktova dokumentécia — k dispozicii na stiahnutie z webovej lokality support.illumina.com.
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