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Local Run Manager CF 139 varians 2.0 vizsgalati modul munkafolyamati utmutato

A jelen dokumentum és annak tartalma az lllumina, Inc. és annak leanyvallalatai (,lllumina”) tulajdonat képezi, és kizarolag
a jelen dokumentumban ismertetett termék(ek) szerzédésszerl mikddtetéséhez hasznalhatd. Egyéb célokra nem
hasznalhaté. A dokumentum és annak tartalma az lllumina el6zetes irasos engedélye nélkll ettdl eltéré célokra nem
hasznalhato¢ és forgalmazhatd, tovabba semmilyen formaban nem kommunikalhatd, hozhaté nyilvanossagra vagy
reprodukalhatd. Az lllumina a jelen dokumentummal nem biztosit licencet a termék vasarldjanak a harmadik felek
szabadalmi, védjegyjogi, szerzdi jogi, szokasjogi vagy egyeb oltalom alatt allé jogosultsagaihoz.

A jelen dokumentumban szerepld utasitasokat a kvalifikalt és megfeleléen képzett személyzetnek szigoruan be kell tartania
az itt ismertetett termék(ek) megfeleld és biztonsagos hasznalata érdekében. A termék(ek) hasznalata elétt a felhasznald
koteles atolvasni és értelmezni a jelen dokumentumban leirtakat.

AZ ITT SZEREPLO INFORMACIOK ELOLVASASANAK VAGY AZ UTASITASOK BETARTASANAK ELMULASZTASA ESETEN
A TERMEK(EK) MEGSERULHETNEK, ILLETVE SZEMELYI SERULES KOVETKEZHET BE, IDEERTVE A FELHASZNALOKAT
ES MASOKAT IS, ILLETVE EGYEB ANYAGI KAROK KOVETKEZHETNEK BE. EZENFELUL ILYEN ESETEKBEN A TERMEK
(EK)RE VONATKOZO GARANCIA ERVENYET VESZTI.

AZ ILLUMINA SEMMIFELE FELELOSSEGET NEM VALLAL AZ ITT BEMUTATOTT TERMEK(EK) HELYTELEN
HASZNALATABOL FAKADO KAROKERT (AZ ALKATRESZEKET ES A SZOFTVERT IS IDEERTVE).

© 2021 lllumina, Inc. Minden jog fenntartva.

Minden védjegy az lllumina, Inc., illetve az adott tulajdonosok tulajdonat képezi. A védjegyekkel kapcsolatos informaciokat
lasd a www.illumina.com/company/legal.html oldalon.
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Local Run Manager CF 139 varians 2.0 vizsgalati modul munkafolyamati utmutato

A Local Run Manager CF 139 varians 2.0 vizsgalati modul a TruSight cisztas fibrdzis 139 varians
vizsgalattal vald haszndlatra szolgal. A vizsgalat a cisztas fibrézis transzmembran konduktancia
szabalyozd gén (CFTR) gén 139 Klinikailag relevans, cisztas fibrdzis betegséget okozé mutaciojat és
variansat mutatja ki emberi periférias teljes vérbdl izolalt genomikus DNS-ben. Az elemzési modul
masodlagos elemzést és jelentéskeészitést végez a TruSight cisztas fibrdzis vizsgalatot hasznald
szekvenalasi futtatasokbdl. Lasd a TruSight cisztas fibrozis készlet terméktajekoztatojat
(dokumentumszam: 1000000097720).

Az elemz6 modul az amplifikalt DNS rdvid szakaszaiban, vagyis az amplikonokban vizsgalja a variansok
jelenlétét. Az amplikonok fokuszalt szekvenalasa lehetdvé teszi bizonyos régiok nagyfoku lefedettségét
nagyszamu mintaban.

Néhany sz6 a jelen utmutatoérdl

Ez az dtmutaté a CF 139 varians 2.0 vizsgalati modul szekvenalasi és elemzési paramétereinek
bedllitasanak utasitasait tartalmazza. A szoftver hasznalata az aktualis Windows operacios rendszer és a
webboéngészd-alapu felhasznaldi felllet alapszintl ismeretét igényli. A Local Run Manager infopultjardl és a
rendszerbeallitasokrol a MiSeqDx készliléken futé Local Run Manager szoftver referencia-utmutatdja
(dokumentumszam: 1000000017 1880) cimU dokumentumban talal informaciokat.

Paraméterek beallitasa

1 Jelentkezzen be a Local Run Managerbe.
2 Valassza a Create Run (Futtatas létrehozasa), majd a CF 139 varidns 2.0 lehetéséget.

3 Irjon be egy futtatési nevet, amely azonositja a futtatast a szekvendldstol az elemzésig.
Hasznaljon alfanumerikus karaktereket, szok6zdket, alahuzasokat vagy koétéjeleket
(legfeljebb 40 karakter).

4 [Opcionalis] Adja meg a futtatas leirasat.
Hasznaljon alfanumerikus karaktereket, szokdzoket, alahuzasokat vagy kotdjeleket
(legfeljebb 150 karakter).

5 Adja meg a kdnyvtar-el6készitési készlet tételszamat és lejarati datumat.

Mintak megadasa a futtatashoz

Adja meg a futtatasban szereplé mintakat az alabbi lehet8ségek egyikével.

Enter samples manually (Mintak manualis bevitele) — A Create Run (Futtatas létrehozasa) képernydn
taldlhato Ures tablazat hasznalataval. A javasolt mintatregek ki vannak emelve.

Import samples (Mintak importalasa) — Egy kuilsé, vesszdével elvalasztott értékek (*.csv) formatumu fajl
megkeresésével. Egy sablon letdlthetd a Create Run (Futtatas létrehozésa) képernydn.
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Local Run Manager CF 139 varians 2.0 vizsgalati modul munkafolyamati utmutato

Mintak manualis bevitele

1

Adjon meg egy egyedi mintanevet a Sample Name (Mintanév) mezd&ben.
Hasznaljon alfanumerikus karaktereket, kotgjeleket vagy alahuzasokat (legfeljebb 40 karakter).

Pozitiv és negativ kontrolimintak kivalasztasahoz kattintson a jobb gombbal.
A futtatas mentéséhez legalabb egy pozitiv és egy negativ kontrollt kell tartalmaznia.

[Opcionalis] Adja meg a minta lefrasat a Sample Description (Minta leirasa) lapon.
Hasznaljon alfanumerikus karaktereket, kot6jeleket vagy alahtuzasokat (legfeljebb 50 karakter).
[Opciondlis] Valasszon ki egy Index 1 adaptert az Index 1 (i7) legorduld listabal.

Ez a Iépés opcionalis, mivel az i7 és i5 indexkombinaciok automatikusan feltéltédnek egy
alapértelmezett elrendezéssel.

[Opcionalis] Valasszon ki egy Index 2 adaptert az Index 2 (i5) legorduld listabal.
Ez a lépés opcionalis, mivel az i7 és i5 indexkombinaciok automatikusan feltéltédnek egy
alapértelmezett elrendezéssel.

Vdlassza a Print (Nyomtatas) ikont a lemezelrendezés megjelenitéséhez.

Valassza a Print (Nyomtatas) lehet8séget a konyvtarak elkészitéséhez referenciaként hasznalandd
lemezelrendezés kinyomtatasahoz.

[Opcionalis] Valassza az Export (Exportalas) lehet6séget a mintainformacios fajl exportalasahoz.

Valassza ki a Save Run (Futtatas mentése) lehetdseéget.

Ha 24-nél kevesebb mintat adott meg, megjelenik az Insufficient Sample (Nem elegendd minta) ablak.
A folytatashoz valassza a Proceed (Folytatas) lehetéséget, vagy a mintak szerkesztéséhez valassza a
Cancel (Mégse) lehetdséget.

FIGYELEM!

A 24-nél kevesebb mintaval torténd folytatast az lllumina nem validalta. Tovabbi informaciok a TruSight
cisztas fibrdzis terméktajékoztatdjaban (dokumentumszam: 1000000097720) talalhatok.

Mintak importalasa

A mintainformaciok kétféle fajltipusbol importalhatok:

Mintainformacids fajl, amelyet korabban a CF 139 varians 2.0 vizsgalati modulbdl exportaltak az
Export (Exportélas) funkcioval.

Egy sablonfdjl, amely a Create Run (Futtatas Iétrehozasa) képernydn a Template (Sablon) lehetdség
kivalasztasaval hozhato Iétre. A sablonfajl tartalmazza a megfelel§ oszlopcimeket az importalashoz,
hely8rzd informaciokkal az egyes oszlopokban. Hasznaljon kulsé szerkesztét a sablonfal
testreszabasahoz:

1 A futtatasban szerepld 8sszes mintahoz adja hozza a mintainformaciokat.

2 Ha az ¢sszes mintainformacio hozzaadasa megtortént, torélje a nem hasznalt cellakban
megmaradt hely6rz§ informaciokat.

3 Mentse a sablonfgjlt.
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Local Run Manager CF 139 varians 2.0 vizsgalati modul munkafolyamati utmutato

Mintainformaciok importalasa:
1 Vaélassza az Import Samples (Mintak importalasa) lehetéséget, majd keresse meg a fajlt, és valassza ki.
2 Valassza a Print (Nyomtatas) ikont a lemezelrendezés megjelenitéséhez.

3 Valassza a Print (Nyomtatas) lehet8séget a kdnyvtarak elkészitéséhez referenciaként hasznalando
lemezelrendezés kinyomtatasahoz.

4 [Opciondlis] Valassza az Export (Exportalas) lehetéséget a mintainformaciok kulsé fajlba térténd
exportalasahoz.

5 Valassza ki a Save Run (Futtatas mentése) lehetéséget.
Ha 24-nél kevesebb mintat adott meg, megjelenik az Insufficient Sample (Nem elegendd minta) ablak.
A folytatashoz valassza a Proceed (Folytatas) lehetéséget, vagy a mintak szerkesztéséhez valassza a
Cancel (Mégse) lehetdséget.

FIGYELEM!

J A 24-nél kevesebb mintaval torténd folytatast az lllumina nem validdlta. Tovabbi informaciok a TruSight
cisztas fibrozis terméktajékoztatéjaban (dokumentumszam: 1000000097720) talalhatok.

Futtatas szerkesztése

A szekvenalas el6tt a futtatas adatainak szerkesztésére vonatkozd utasitasok a MiSeqDx késziiléken futo
Local Run Manager szoftver referencia-utmutatdja (dokumentumszam: 100000007 1880) cimU
dokumentumban talalhatok.

A TruSight cisztas fibrozis vizsgalat elemzési modszereinek leirasat 1asd a TruSight cisztas fibrozis készlet
terméktajekoztatojaban (dokumentumszam: 1000000097 720).

1 A Local Run Manager f6képernydgjén kattintson a futtatas nevére.
2 A Run Overview (Futtatas attekintése) lapon tekintse at a szekvenalasi futtatas mérészamait.

3 [Opcionalis] A kimeneti futtatasi mappa elérési utvonalanak masolasahoz valassza a Copy to Clipboard
(Masolas a vagolapra) ikont.

4 Valassza a Sequencing Information (Szekvenalasi adatok) lapot a futtatasi paraméterek és a
fogydeszkdzok adatainak megtekintéséhez.

5 Az elemzési eredmények megtekintéséhez valassza a Samples and Results (Mintak és eredmények)
lapot.
A lapon egy mintalista lathatd, amely dsszefoglalja az azonositasi aranyt, a teljesitményt és a kontrollok
adatait.
Ha a rendszer megismételte az elemzést, bontsa ki a Select Analysis (Valassza ki az elemzést)
legorduld listat, és valassza ki a megfeleld elemzést.

6 [Opciondlis] Kattintson duplan a Comment (Megjegyzés) mezdre, ha megjegyzést szeretne irni a
listaban szereplé mintahoz. Kattintson a Save Changes (Valtozasok mentése) lehetdségre.

7 Avariansokra vonatkozo részletes adatok megjelenitéséhez valassza ki a mintakat a listaban.
A minta variansokra vonatkoz¢ adatai a mintalista alatt jelennek meg.
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Local Run Manager CF 139 varians 2.0 vizsgalati modul munkafolyamati utmutato

|L MEGJEGYZES

Minden alkalommal, amikor médositas mentése torténik, egy elemzési eredményfajl jon Iétre az Alignment
(llesztés) mappaban. E fajl neve tartalmaz egy idébélyeget EEHHNN_OOPPMM formatumban.

Tovabbi informaciok a Run Overview (Futtatas attekintése) és a Sequencing Information (Szekvenalasi
informaciok) laprdl, valamint az elemzés Ujraltemezésének maodjardl a MiSeqDx készileken futd Local Run
Manager szoftver referencia-utmutatdja (dokumentumszam: 1000000017 1880) cimU dokumentumban
talalhatok.

Az elemzés befejezése utan vdlassza az alabbi lehetdségek egyikét a LotTracking.txt fajl megtekintéséhez.

A Samples and Results (Mintak és eredmények) lapon kattintson az Export Lot Tracking Data
(Tételkbvetési adatok exportalasa) lehetéségre.

Nyissa meg az Alignment (lllesztés) mappaban talalhatoé fajlt.
Az Alignment (lllesztés) mappa elérési utvonala a Samples and Results (Mintak és eredmények) lapon
az Analysis Folder (Elemzési mappa) mezd&ben jelenik meg.
[Opcionalis] Az elemzési mappa elérési utvonalanak masolasahoz valassza a Gopy to Clipboard
(Masolas a vagolapra) ikont.
Ha az elemzés befejez6dott, a tételkdvetési adatfdjl a futtatashoz tartozé Alignment (lllesztés) mappaba
frodik. Példaul: MiSegAnalysis\<futtatasi mappa neve>\Alignment_N\EEHHNN_OOPPMM. Az N egy
sorszam, amely eggyel névekszik, ha az elemzést Ujratitemezték. Az EEHHNN_OOPPMM a futtatés
idébélyegzdje.

A masodlagos elemzés befejezése utan az elemzési eredmények 6sszegzése a Samples and Results
(Mintak és eredmények) lapon jelenik meg. A vizsgalathoz tartozé elemzési eredmeény (kimeneti) fajl szintén
Osszefoglalja az eredményeket egy tabulatorral elvalasztott széveges fajlban, amelynek neve
TruSightCF139VariantAssay.txt.
Az elemzési eredményfajlban talalhatd eredmények tartalmazzak a Samples and Results (Mintak és
eredmények) lapon megjelend informaciokat. Valassza az alabbi lehetéségek egyikét a
TruSightCF139VariantAssay.txt elemzési eredmenyfajl megtekintéséhez:

A Samples and Results (Mintak és eredmeények) lapon kattintson az Export Data (Adatok exportélasa)

lehet8ségre.

Nyissa meg az Alignment (lllesztés) mappaban talalhato fajlt.

Az Alignment (lllesztés) mappa elérési utvonala a Samples and Results (Mintak és eredmények) lap
Analysis Folder (Elemzési mappa) mezdjében jelenik meg.

- MEGJEGYZES
Az elemzési mappa elérési Utvonalanak masolasahoz valassza a Copy to Clipboard (Masolas a vagdlapra)
ikont.

Az egyes szekvenalasi futtatasok elemzési fajljai a készuléken tarolddnak, a fajlok mentésének helye:
MiSegAnalysis\<Futtatasi mappa neve>\Data\Intensities\BaseCalls és MiSegAnalysis\<Futtatasi mappa
neve>\Alignment_N\EEHHNN_OOPPMM. Az N egy sorszam, amely eggyel ndvekszik, ha az elemzést
Ujratitemezték. Az EEHHNN_OOPPMM a futtatas idébélyegzdije.
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Local Run Manager CF 139 varians 2.0 vizsgalati modul munkafolyamati utmutato

Az elemzési eredményfajl informacidi

A TruSightCF139VariantAssay.txt elemzési eredményfajl harom részt tartalmaz: a fajl fejlécét, a minta
adatait és a mintaban talalhaté variansokra vonatkozé informacidkat. A fajl elején talalhato a fejléc, amely
altalanos informacidkat tartalmaz a futtatasrol. Vegye figyelembe, hogy futtatasonként csak egy fajlfejléc
van. Ezzel szemben a mintaadatok és a mintaban talalhato variansokra vonatkozoé informaciok az
elemzésben hasznalt mindegyik minta esetében szerepelnek. Ezek a szakaszok egymas utan talalhatok
mindegyik minta esetében.

A kovetkezd tablazat a fajlfejléc minden egyes soranak leirasat tartalmazza, amely a futtatasra vonatkozoé
adatokat foglalja magaban:

1. tablazat: F3jifejléc (Futtatasi adatok)

Sor fejléce Leiras

Test (Vizsgalat) Leirja az elvégzett vizsgalatot.

Run ID (Futtatasi azonosito) A MiSeq operacios szoftver (MOS) altal a szekvenalasi futas kezdetén generalt
futtatasi azonosito.

Run Date (Futtatas datuma) A szekvendlasi futtatds MOS-ban torténd elinditasanak datuma (EEHHNN).

Analysis Version Az elemzéshez hasznalt szoftver verzidja.

(Elemzési szoftver verzidja)

A kovetkez6 tablazat tartalmazza a mintaadatokat tartalmazd szakaszok minden soranak leirasat:

2. tablazat: Mintaadatok
Sor fejléce Leiras

Sample ID (Mintaazonosito) A futtatas létrehozasakor megadott mintanév a Local Run Manager szoftver altal
kiosztott elemzési azonositoval egyUtt. Ha Ujraltemez egy futtatast, a mintaazonositd
mintanév része valtozatlan marad, mig az elemzési azonosité megvaltozik.

Ez a mezé csak a *.txt fajlban talalhato.

Sample name (Minta neve) A futtatas létrehozasakor hozzarendelt mintanév.

Control (Kontroll) A futtatas létrehozasakor hozzarendelt kontroll tipusa
Az értéke lehet pozitiv vagy negativ. Az Gres mezé csak minta futtatasat jelenti.

Comment (Megjegyzés) Opcionalis szévegmezé a megjegyzéseknek. Az el6z6 elemzési futtatasbol szarmazd
megjegyzesek nem kertinek at a kdvetkezé elemzési futtatasba.

Performance (Teljesitmény) Sikeres vagy sikertelen minésités az azonositasi arany alapjan.
Pozitiv kontrollminta esetén:
* PASS (SIKERES) — = 99%-0s azonositasi arany esetén
e FAIL (SIKERTELEN) — < 99%-0s azonositasi arany esetén
Negativ kontroliminta esetén:
* PASS (SIKERES) — < 10%-0s azonositasi arany esetén
e FAIL (SIKERTELEN) — > 10%-0s azonositasi arany esetén
Nem pozitiv vagy negativ kontrollként megjeldlt minta esetén:
e PASS (SIKERES) — = 99%-0s azonositasi arany esetén
e FAIL (SIKERTELEN) — < 99%-0s azonositasi arany esetén

Sample Call Rate Az el6re meghatarozott megbizhatdsagi kiiszébértéknek megfelel§ varianspoziciok
(Mintaazonositasi arany) szama osztva az dsszes lekérdezett varianspozicioval.
Az azonositasi arany mintanként van leirva, szazalékos aranyként, amelynek
kiszamitasa: 1 minusz [a hianyos azonositasokkal rendelkezd varianspoziciok szama
osztva a szekvenalt varianspoziciok teljes szamaval].
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Local Run Manager CF 139 varians 2.0 vizsgalati modul munkafolyamati utmutato

A kdvetkezd tablazat tartalmazza a minta variansait tartalmazé szakaszok egyes oszlopainak leirasat:

3. tablazat: Minta variansaira vonatkozé adatok

Oszlop fejléce Leiras

A cisztas fibrézis variansanak a CFTR2 adatbazisban leirt k6zds neve.
A mezd neve a *.txt fajlban: Glutation (Common Name)

Mutations (Common Name)
(Mutéaciok (K6zbs név))

Mutation Type (Mutacio tipusa) A varians tipusa.
e SNV — egynukleotid-varians
e DIV — delécids/inzercios varians
e DEL — nagy méret( delécio.
e PolyTGPolyT — a CF gén PolyTG/PolyT genotipusa

dbSNP rsID

A variansnak az egynukleotid-polimorfizmusok adatbazisban talalhato
referenciaazonositéja, ha van.

CFTR Gene Region
(CTFR gén terUlete)

A varians elhelyezkedésének génterllete (exon szama vagy intron szama)

Genomic Location
(Genomikus pozicio)

A varians 7. kromoszoman bellli genomikus pozicidja.

cDNA Name (HGVS)
(cDNS neve (HGVS))

A varians DNS-szint( leirdsa a Human Genome Variation Society (HGVS) altal ajanlott
kédold DNS (cDNS) szekvencia szerinti nevezéktan szerint.

A mezd neve a *.txt fajlban: cONA Name (HGVS)

Protein Name (HGVS)
(Fehérjeszintld név (HGVS))

A varians fehérjeszint( lefrasa a Human Genome Variation Society (HGVS) altal
ajanlott aminosav-szekvencia szerinti nevezéktan szerint.
A mezb neve a *.txt fajlban: Protein Name (HGVS)

Result (Eredmény) A varians genotipusa.

SNV-k, DIV-k és DEL-ek esetében:

e HET — heterozigdta

¢ HOM — homozigota

A PolyTGPolyT varians esetén a tényleges genotipus szerepel.

MEGJEGYZES: A PolyTGPolyT csak az R117H varians kimutatésa esetén kerdil

jelentésre.

Interpretation (Ertelmezés) Ez a mez& mindig Uresen marad.

Mddositasi el6zmények

Dokumentum Datum Modositasok leirasa

Dokumentumszam: 2021. Az eurdpai unidés meghatalmazott képviseld cimének frissitése.
1000000100945 vO1 augusztus

Dokumentumszam: 2019. Elsé kiadas.

1000000100945 v0OO december
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Local Run Manager CF 139 varians 2.0 vizsgalati modul munkafolyamati utmutato

Milszaki tamogatas

Ha mdszaki tamogatasra van szUksége, vegye fel a kapcsolatot az lllumina mdlszaki

Ugyfélszolgalataval.
Weboldal: www.illumina.com
E-mail: techsupport@illumina.com

Az lllumina tgyfélszolgalati telefonszamai

Régioé

Ingyenesen hivhatd

Regionalis

Eszak-Amerika

+1-800-809-4566

Ausztrélia +1-800-775-688
Ausztria +43 800006249 +43 19286540
Belgium +32 80077160 +32 34002973
Dania +45 80820183 +45 89871156
Dél-Korea +82 80 234 5300

Egyesiilt Kiralysag

+44 8000126019

+44 2073057197

Finnorszag

+358 800918363

+358 974790110

Franciaorszag

+33 805102193

+33 170770446

Hollandia

+31 8000222493

+31 207132960

Hongkong, Kina

800960230

irorszag +353 1800936608 +353 016950506
Japan 0800.111.5011

Kina 400.066.5835

Németorszag +49 8001014940 +49 8938035677
Norvégia +47 800 16836 +47 21939693

Olaszorszag

+39 800985513

+39 236003759

Spanyolorszag +34 911899417 +34 800300143
Svajc +41 565800000 +41 800200442
Svédorszag +46 850619671 +46 200883979
Szingapur +1.800.579.2745

Tajvan, Kina 00806651752

Uj-Zéland

0800.451.650

Egyéb orszagok

+44.1799.534000

Biztonsagi adatlapok (SDS-ek) — Az lllumina support.illumina.com/sds.html cimen elérhet§ weboldalan

talalhatok.

A termék dokumentacidja letolthetd a support.illumina.com weboldalrdl.
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lllumina Australia Pty Ltd
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