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A jelen dokumentum és annak tartalma az lllumina, Inc. és annak leanyvallalatai (,lllumina”) tulajdonat képezi, és
kizardlag a jelen dokumentumban ismertetett termék(ek) szerzédésszerl miikodtetéséhez hasznalhatd. Egyéb célokra
nem haszndlhatd. A dokumentum és annak tartalma az lllumina el6zetes irasos engedélye nélkil ettdl eltéré célokra nem
hasznalhaté és forgalmazhaté, tovabba semmilyen formaban nem kommunikalhatd, hozhaté nyilvdnossagra vagy
reprodukalhatd. Az lllumina a jelen dokumentummal nem biztosit licencet a termék vasarldjanak a harmadik felek
szabadalmi, védjegyjogi, szerzéi jogi, szokasjogi vagy egyéb oltalom alatt all6 jogosultsagaihoz.

A jelen dokumentumban szereplé utasitdsokat a kvalifikalt és megfeleléen képzett személyzetnek szigoruan be kell
tartania az itt ismertetett termék(ek) megfelel6 és biztonsadgos hasznalata érdekében. A termék(ek) hasznalata el6tt a
felhasznald koteles atolvasni és értelmezni a jelen dokumentumban leirtakat.

AZ ITT SZEREPL® INFORMACIOK ELOLVASASANAK VAGY AZ UTASITASOK BETARTASANAK ELMULASZTASA ESETEN
A TERMEK(EK) MEGSERULHETNEK, ILLETVE SZEMELY!I 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).

© 2025 lllumina, Inc. Minden jog fenntartva.

Minden védjegy az lllumina, Inc., illetve az adott jogtulajdonosok tulajdonat képezi. A védjegyekkel kapcsolatos
informécidkat ldsd a www.illumina.com/company/legal.html weboldalon.
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Attekintés

Az lllumina® Local Run Manager TruSight™ Oncology Comprehensive (EU) Analysis Module (TSO
Comprehensive (EU) elemzési modul) elemzi a TruSight Oncology Comprehensive (EU) (TSO
Comprehensive (EU)) vizsgalattal el6készitett DNS és RNS kdnyvtarak szekvenaldsi leolvasasait. Lasd:
TruSight Oncology Comprehensive (EU) termékismertetd (dokumentumszdam: 200007789) a TSO
Comprehensive (EU) vizsgalat rendeltetésszer(i hasznalatéahoz.

A TSO Comprehensive (EU) elemzési modul program tdmogatja az el6készitett DNS- és RNS-
konyvtarak futtatasi beallitasat, szekvenalasat, elemzését és jelentését. A betegmintak esetében TSO
Comprehensive (EU) elemzési modul a kbvetkezéket hozza létre:

* Egy TSO Comprehensive (EU) jelentést minden betegmintahoz, amely tartalmazza a
tarsdiagnosztikai, tumorprofilozasi és min6ségellenérzési eredményeket (PDF és JSON
formatumban egyarant elérhetd).

* Egy alacsony mélységd jelentés fajlt tabulatorral tagolt formatumban (*.tsv) minden betegmintahoz.
A fajl tartalmazza a genomikai poziciodk listajat (génszimbdlumokkal jeldlve), amelyek elégtelen
szekvenalasi mélységgel rendelkeznek egy kis varians DNS kdnyvtarban vald jelenlétének
kizarasahoz.

* Egy min&ségellenérzési mérészamok fajlt (*.tsv), amely tartalmazza egy szekvenalasi futtatasban
az 6sszes betegminta elemzési allapotat és minéségellendrzési mérészamait.

A kontrollok esetében a TSO Comprehensive (EU) elemzési modul egy kontrollkimeneti jelentést (*.tsv)
hoz létre, amely tartalmazza a minéségellenérzési eredményeket a szekvendldsi futtatasban 1évé
kontrollokhoz.

A TSO Comprehensive (EU) szoftvercsomag a TSO Comprehensive (EU) elemzési modul és a tdmogatd
szoftverosszetevik telepitésére szolgal. A KB és a TSO Comprehensive (EU) kdvetelménycsomag a
TSO Comprehensive (EU) elemzési modul programba kertl telepitésre. Az elemzési modul cikkszamat
lasd: TruSight Oncology Comprehensive (EU) termékismertetd (dokumentumszam: 200007789).

Néhany sz06 a jelen utmutatorol

Ez az utmutaté a TSO Comprehensive (EU) elemzési modul program szekvenalasi és elemzési
paramétereinek bedllitdsanak utasitdsait tartalmazza. A szoftver hasznalata az aktualis Windows
operacids rendszer és a webbdngész6-alapu felhasznaldi fellilet alapszintl ismeretét igényli. A Local
Run Manager TruSight Oncology Comprehensive (EU) elemzési modul program irdnyitdpultjara és a
rendszerbeallitasaira vonatkozd informacidkat lasd: NextSeq 550Dx Instrument referencia-kézikényve
(dokumentumszam: 1000000009513).
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Futtatasi adatok megadasa

A Local Run Manager TSO Comprehensive (EU) elemzési modul szoftver segitségével allitson be TSO
Comprehensive futtatdst.

A futtatas megkezdése el6tt gy6z6djon meg arrdl, hogy telepitve van egy kompatibilis tudasbazis (KB).
Ha nincs kompatibilis KB telepitve, lasd az E. fliggelék — Tudadsbazis telepitése a(z) 106. oldalon.

irja be a futtatasi és mintabeallitasi informacidkat kdzvetleniil a TSO Comprehensive (EU) elemzési
modul programba.

TSO Comprehensive (EU) Elemzési modul informacio

A TSO Comprehensive (EU) elemzési modul tartalmazza az elemzési modult, a KB-t, és az igénycsomag
verzidinformacidit a Modules & Manifests (Modulok és jegyzékek) képernyén.

1. Nyissa meg a TSO Comprehensive (EU) elemzési modul programot az eszkdzén.

2. A Tools (Eszk6z6k) meniiben navigalhat a Modules & Manifests (Modulok és jegyzékek) képernyére.
3. Valassza a TSO Comp (EU) lehetéséget.

A Modules & Manifests (Modulok és jegyzékek) képernyd a kdvetkez6 telepitési informdacidkat jeleniti
meg:

* Eszkdzazonosité — Egyedi eszkdzazonositd a telepitett TSO Comprehensive (EU) elemzési modul

programhoz és a kapcsolddod kovetelménycsomaghoz. A telepitett KB verzid nem érinti ezt az
azonositot.

* Termékazonosité — A telepitett TSO Comprehensive (EU) elemzési modul verzidja.

* Modositas datuma - Az a datum és idépont, amikor a TSO Comprehensive (EU) elemzési modul
programot utoljara telepitették vagy frissitették.

* Futtatasi beallitasok alkalmazas-el6készitése — A TSO Comprehensive (EU) elemzési modul
programhoz tartozé leolvasasi tipus (parositott végui) és leolvasasi hossz beallitdsok megjelenitése.

* Telepitett kovetelmények — Megjeleniti a telepitett kdvetelménycsomag és a kapcsolddd
tarsdiagnosztikai kbvetelmények verzidjat. A kdvetelménycsomag tartalmazza a TSO

Comprehensive (EU) elemzési modul program altal értékelt, rendeltetésszerl hasznalatra
vonatkoz¢ tarsdiagnosztikai igényeket.

* TSO Comprehensive Biztonsagi tanusitvany — Az eszkdzre vonatkozé HTTPS tanusitvany. Az
eszkoz webbongészével torténd tavoli eléréséhez sziikséges, ugyanazon a halézaton beliil egy
masik géprél. A telepitési utasitasokat lasd: F. fliggelék Kiberbiztonsdg a(z) 108. oldalon.
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Tudasbazis verzidja — A KB telepitésével vagy frissitésével kapcsolatos utasitasokat lasd: E.
fliggelék — Tuddsbazis telepitése a(z) 106. oldalon. Ez a rész a KB telepitési informacidit tartalmazza
a kovetkezé mezbkhoz:

Mezé Leiras

Név KB név

Verzié KB verzid

RefSeq verzid A RefSeq verzidja a KB-ban taldlhatd. A CDx annotaciohoz, a RefSeq

transzkriptumok az Ensembl varidnshatas elérejelz6bél (VEP)"
szarmaznak, és a VEP verzidja jelenik meg. A tumorprofilozo
annotdaciohoz, a megjelend RefSeq verzid jelzi, hogy melyik NCBI Homo
sapiens annotald kiadasbdl? szarmazik.

Kozzétéve a KB kozzététel datuma

Telepitve a KB telepités datuma

Allapot KB telepitési allapot. A telepités befejezésekor Ready (Kész) formaban
jelenik meg.

TMcLaren W, Gil L, Hunt SE, et al. The ensembl variant effect predictor. Genom Biol. 2016. junius 6., 17
(1:122.9.

2 NCBI Homo sapiens frissitett annotacids kiadds 105.20201022.
https://www.ncbi.nim.nih.gov/genome/annotation_euk/Homo_sapiens/105.20201022.

Futtatasi paraméterek beallitasa

1.

Jelentkezzen be a Local Run Manager programba a késziiléken vagy egy halézatba kapcsolt
szamitogéprol.
Valassza a Create Run (Futtatas létrehozasa) lehetéséget, majd a TSO Comp (EU) lehet6séget.

irja be a futtatas nevét, amely azonositja a futtatast a szekvenalastdl az elemzésig, a kdvetkezd
kritériumokkal.

* 1-40 karakter

* Csak alfanumerikus karakterek, alahuzasok vagy kétéjelek.

* Egy alfanumerikus karaktert gondolatjelnek vagy aldhuzasjelnek kell megeléznie és kovetnie.

* Egyedia késziilék 6sszes futtatasanal.

[Opcionalis] Adja meg a futtatas leirdsat a futtatas azonositdsahoz, a kovetkezé kritériumok szerint.
* 1-150 karakter

* Csak alfanumerikus karakterek vagy szokozok.

* A szdkozoket alfanumerikus karakternek kell megeléznie és kdvetnie.
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Mintak megadasa a futtatashoz

Adja meg a futtatasban szereplé mintakat az alabbi lehetéségek hasznalataval:

* Enter samples manually (Mintak manudlis bevitele) — A Create Run (Futtatas Iétrehozdasa) képerny6
aljan talalhaté Ures tablazat hasznalataval.

* Import samples (Mintak importalasa) — Egy ks, vesszével elvalasztott értékek (*.csv) formatumu
fajl megkeresésével.

A FIGYELEM!

A mintak és az indexel6 primerek kozotti eltérések hibas eredményjelentést okoznak a pozitiv
mintaazonositas elvesztése miatt. Adja meg a mintaazonositdkat és rendeljen hozza
indexeket a Local Run Managerben a kdnyvtar el6készitésének megkezdése el6tt. Rogzitse a
mintaazonositdkat, az indexeket és a lemeziiregek tajolasat referenciaként a konyvtar
el6készitése soran.

A FIGYELEM!

Az adatvesztés elkeriilése érdekében a futtatds mentése el6tt gy$z6djon meg arrdl, hogy a
KB telepitése nincs folyamatban.

Mintak manualis bevitele

1. Adjon meg egy egyedi mintaazonositét a Sample ID (Mintaazonositd) mezében, a kdvetkezé
kritériumok szerint. A rendeltetésszer(i hasznalat mintak el6tt adjon hozza minden kontrolit.
Tovabbi informacidkért lasd a Kontrollok a(z) 6. oldalon.

* 1-25 karakter
* Csak alfanumerikus karakterek, alahuzasok vagy kétéjelek.
* Egy alfanumerikus karaktert gondolatjelnek vagy aldhuzasjelnek kell megel&znie és kdvetnie.

2. [Opcionalis] Adja meg a minta leirdasat a Sample Description (Minta leirdsa) mezében, a kovetkezé
kritériumok szerint.

* 1-50 karakter
* Csak alfanumerikus karakterek, kotéjelek, aldahuzasok vagy székzok.

*  Egy alfanumerikus karaktert gondolatjelnek, szokéznek vagy aldhuzasjelnek kell megeléznie és
kovetnie.

3. Valasszon egy indexet a mintabdl el6készitett DNS kdnyvtarhoz és/vagy RNS konyvtarhoz.
*  Gy6z6djon meg arrdl, hogy az RNS és DNS mintdk kiilon oszlopokban vannak.

* A DNSIi7+i5 szekvencia mez6 automatikusan kitoltésre keriil a DNS indexazonosito kivalasztasa
utan. Az RNS i7+i5 szekvencia mez6 automatikusan kitoltésre keriil az RNS indexazonositd
kivalasztasa utan.
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Az itt taldlhato 0sszefoglalon kiviil az indexazonositod kivalasztésahoz lasd: a Konyvtarak szama és
indexek kivalasztdsa részt: TruSight Oncology Comprehensive (EU) termékismerteté
(dokumentumszam: 200007789).

* A DNS mintakonyvtarhoz valasszon ki egy egyedi indexazonositot (UPxx vagy CPxx indexek) a
DNS indexazonosito legordulé listabol.

* Az RNS mintakdnyvtarhoz valasszon ki egy egyedi indexazonositot (csak UPxx) az
RNS indexazonositd legordllé listabdl.

* Ha afuttatasban 6sszesen harom kdnyvtar van, kovesse az index kivalasztasara vonatkozé
utmutatasokat: TruSight Oncology Comprehensive (EU) termékismerteté (dokumentumszam:
200007789)

4. A Tumor Type (Tumortipus) mez6 segitségével minden mintahoz hozzarendelhet egy tumortipust,
és kivalaszthatja a rendelkezésre allé leginkabb specifikus tumortipust.

* Keresse meg a rendelkezésre allé tumortipusok listajat. Valassza ki a legordiilé meniibdl,
hasznaljon kulcsszdkeresést, vagy hasznalja a Search (Keresés) gombot. Lasd: Tumortipus
kivalasztdsa a(z) 6. oldalon.

Rendeljen hozza nemet. Kontrollok esetében a nem ismeretlen.

6. [Opcionalis] Valassza az Export to CSV (Exportalas CSV-be) lehetéséget a mintainformaciok fajlba
torténd exportalasahoz.

7. Tekintse at az adatokat az Inditas létrehozasa képernyén. A helytelen adatok befolyasolhatjak az
eredményeket.

8. Vdlassza ki a Save Run (Futtatas mentése) lehetéséget.
Mintak importalasa

1. Valassza az Import CSV (CSV importalasa) lehetéséget, és talldzzon a mintainformacios fajl
helyére. Két tipusu fajlt importalhat.

* Valassza a Download CSV (CSV letoltése) lehetéséget a Create Run (Futtatas létrehozasa)
képernyén Uj mintainformacids sablon letdltéséhez. A CSV tartalmazza az importaldshoz
sziikséges oszlopfejléceket és formatumot. Adja hozza a mintainformacidkat a futtatasban
szerepld mintak egyes oszlopaihoz. A Tumor Type (Tumortipus) oszlopban adja meg a
tumortipus kifejezést vagy a kapcsolddé kddot (Iasd: Tumortipusok letéltése a(z) 8. oldalon). A
Tumor Type (Tumortipus) mezd a mintak kontrollként valé megjeldlésére is szolgal (lasd a
Kontrollok a(z) 6. oldalon).

* Hasznadljon olyan mintaadatokat tartalmazé f4jlt, amelyeket a(z) Local Run Manager programbdl
exportaltak az Export to CSV (Exportalas CSV-be) funkcio segitségével.

2. AFuttatas Iétrehozasa képernydn tekintse at az importalt informaciokat.
A helytelen adatok befolydsolhatjdk az eredményeket.

3. [Opcionalis] Valassza az Export to CSV (Exportalas CSV-be) lehetéséget a mintainformaciok kiils6é
fajlba torténé exportalasahoz.
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4. Valassza ki a Save Run (Futtatas mentése) lehetéséget.

Kontrollok

A TSO Comprehensive (EU) szlikséges a TruSight onkoldgiai kontrollok hasznalatahoz. Ha egy mintat
kontrollként jelol meg, akkor a minta neme automatikusan Ismeretlenre valtozik. Egy minta kontrollként
valé megjeldléséhez valassza ki a négy kontrolltipus egyikét a Tumortipus mezében:

* DNS kils6 kontroll (pozitiv DNS kontroll)
* RNSKkiils6 kontroll (pozitiv RNS kontroll)
*  DNS minta nélkdili kontroll
* RNS minta nélkdili kontroll

Lasd: Tumortipus kivdlasztasa a(z) 6. oldalon, tovabbi informacidkért a tumortipusok beallitasarol
minden tipusu mintanal a futtatas beallitdsa soran.

Egy futtatason bellil az egyes kontrolltipusok koziil csak egy adhatdé meg. Csak DNS kdnyvtar adhato
meg DNS kiils6 kontrollhoz vagy DNS minta nélkiili kontrollhoz. Csak RNS konyvtar adhaté meg RNS
kiils6 kontrollhoz vagy RNS minta nélkiili kontrollhoz. A DNS vagy RNS minta nélkdli kontrollok nem
szamitanak bele a futtatasban lévé kdnyvtarak maximalis szamaba.

A kontrollmintdk hasznalataval kapcsolatos tovabbi informaciokért |asd: TruSight Oncology
Comprehensive (EU) termékismertetd (dokumentumszdm: 200007789).

Tumortipus kivalasztasa

Minden mintdhoz meg kell adni egy tumortipust. A kontrolltipusok kivételével a rendelkezésre alld
tumortipusok a telepitett KB-b6l szarmaznak, és a KB frissitett verzidival valtozhatnak.

/N FIGYELEM!

A tumortipus helytelen kivalasztasa helytelen eredményeket okozhat. Oldja meg a
tumortipusok megadasakor megjelené figyelmeztetéseket, hogy elkeriilje az elemzés
sikertelenségét.

A tumortipus kifejezések a KB-ban taldlhatd hierarchikus betegség ontoldgia részét képezik, amely
szll6-gyermek kapcsolati halmazként éplil fel. Példaul a nem kissejtes tlidérak kifejezés a tlidérak
gyermeke, mivel a nem kissejtes tlidérak a tlid6érak egyik tipusa. Az 1. dbra egy példa betegség
ontoldgia egy részhalmazat mutatja, amely a szolid tumort mint gyékérfogalmat, valamint a tiidérakkal
és a pajzsmirigyrakkal kapcsolatos kifejezéseket tartalmazza (mas raktipusok nem lathatdk). A sziilé-
gyermek kapcsolaton keresztlil az alacsonyabb szint(i kifejezésekhez kapcsolodé kifejezést §soknek
nevezzik. A kapcsolddd alsd szintl kifejezések az 6si kifejezés leszarmazottai. Példaul a tlidérak a
tid6- és kissejtes tlidérak adenokarcindmajanak 6se, a medullaris pajzsmirigykarcindma pedig a
pajzsmirigy-karcindma és a szolid tumor leszarmazottja.
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1. dbra Példabetegség ontoldgiai részhalmaza

Szolid tumor
Pajzsmirigy Tudérak
karcinéma
Medullaris pajzsmiri L. e
karc]rﬁ)o’Jn‘]a i Nem kissejtes tlid6rak Kissejtes tudoérak
Papillaris pajzsmirigy
karcinoma
Nem laphamsejtes, Nem laphamsejtes,
nem kissejtes tidérak nem kissejtes tidérak
Follikularis pajzsmirigy
karcinoma
Csuklosejtes pajzsmirigy Tqu A
karcinéma adenokarcindma
Anaplasztikus pajzsmirigy Adeno-laphamsejtes
karcinéma tidékarcindma
Nagysejtes
tiddkarcindbma
Sarcomatoid
tidékarcindbma

A betegminta kivalasztott tumortipusa hatassal van a kovetkez8kre:

* Milyen tarsdiagnosztikai rendeltetésszer( felhasznalasokat értékelnek a mintdhoz. Csak azokat a
betegmintakat értékelik az adott allitdshoz, amelyek tumortipusa pontosan megegyezik a
tarsdiagnosztikai rendeltetésszer(i hasznalat rakmintaval vagy annak leszarmazottja.

* Mely tumorprofilozasi variansok szerepelnek a(z) TSO Comprehensive (EU) jelentésben. Lasd a
Variansok tumorprofilozasa a(z) 18. oldalon.

Valasszon ki egy tumortipust a Create Run (Futtatas |étrehozasa) képerny6 segitségével. A tumortipus a
tumortipust tartalmazé CSV-fajl importalasaval is bedllithatd (lasd a Mintak importalasa a(z) 5. oldalon).

1. Kattintson duplan a Tumor Type (tumortipus) celldra a rendelkezésre allé tumortipusok
megtekintéséhez. A rendelkezésre allé tumortipusok abécé sorrendben jelennek meg egy
hierarchikus listaban. A Tumor Type (Tumortipus) mezdé a kontrollmintdk kontrolltipusanak
kijelolésére is szolgal (lasd a Kontrollok a(z) 6. oldalon).
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2. Akivant tumortipus kivalasztdsahoz hasznalja a Tumor Type (tumortipus) ablak tetején talalhaté
listdt vagy keresésavot.

Tumortipusok letoltése

A rendelkezésre allé tumortipusok teljes listaja TSV formatumban letdlthetd a Futtatds Iétrehozasa
képerny6rél a Download Tumor Types TSV (Tumortipusok TSV letdltése) gombbal. A lista a kdvetkezé
adatokat tartalmazza:

* Atumortipus kifejezés lathaté a felhasznaldi fellileten.
* Atumortipus teljes Utvonala a tumortipus hierarchian bellil (betegség ontoldgia).

* Alocal Run Manager altal a tumortipus azonositasara hasznalt kéd.

Futtatas szerkesztése és szekvenalas
kezdeményezése

A futtatasi informaciok szerkesztésére és a szekvenalasi futtatas elinditasara vonatkozo utasitasokat
Iasd: NextSeq 550Dx Instrument referencia-kézikényve (dokumentumszam: 1000000009513). Az
elemzés és a jelentés a szekvenaldsi futtatds befejezése utan kezdddik.

Tarolasi megfontolasok esetén a szekvenalasi futtatas 40-100 GB kimenetet hozhat Iétre. Egy
szekvenalasi futtatds masodlagos elemzése 100-200 GB kimenetet hozhat |étre.

Elemzési modszerek

A szekvenalasi adatok begydjtése utan a TSO Comprehensive (EU) elemzési modul a kdvetkez6
célokbdl dolgozza fel azokat:

* Minéségellenérzés elvégzése.

* Variansok észlelése.

* Atumormutaciés terhelési (TMB) és a mikroszatellita-instabilitasi (MSI) allapot meghatarozasa.
* Tarsdiagnosztikai eredmények meghatarozasa.

* Az észlelt varidnsok klinikai jelentéségének és potencidlis klinikai jelentéségének értékelése.

* Eredmények jelentése.

A kovetkez6 szakaszok az elemzési mddszereket ismertetik.

Futtatas minéségellenérzése

A sorozat futtatasi minéségi mutatdkat kiértékelik, hogy meghatarozzak, elfogadhatd tartomanyon beldl
vannak-e. A sikeres sz(ir6leolvasasok szdzalékos aranyat a rendszer 8sszehasonlitja a minimalis
kiiszobértékkel. Az 1. és 2. leolvasas esetén a = Q30 bazisok atlagos szazalékos aranyat, amely a
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helytelen bazisazonositas (Q-pontszam) valdszinliségét jelzi, szintén dsszehasonlitjak a minimalis
kiiszobértékkel. Ha e harom mérészam mindegyikének értéke megfelel a specifikacidknak, akkor a
futtatds mindségellendrzése SIKERESKENT keriil jelentésre, és az elemzés folytatddik. Ha barmelyik
mérészam értéke nem felel meg a specifikacidnak, akkor a futtatds minéségellenérzése
SIKERTELENKENT keriil jelentésre, és az elemzés nem folytatddik. Tovabbi informacidkért lasd:
Mindéségellendrzési mérészamok a(z) 66. oldalon.

FASTQ Iétrehozasa

A BCL formatumban tarolt szekvendlasi adatok demultiplexaldsa a konyvtar-elékészitésilépés soran a
minden egyes mintahoz egyedileg hozzaadott indexszekvenciak hasznalataval torténik, hogy a
klasztereket ahhoz a kdnyvtarhoz lehessen rendelni, amelybdl szarmaznak. Mindegyik klaszter két
indexet tartalmaz (i5 és i7 szekvenciakat, egyet-egyet a kdnyvtarrészlet mindkét végén). Ezen
indexszekvencidk kombindcidja az 6sszevont kdnyvtarak demultiplexelésére szolgal.

A demultiplexelés utan ez a folyamat FASTQ fajlokat hoz Iétre. Ezek a fajlok tartalmazzak az egyes
mintakdnyvtarak szekvenalasi leolvasasait és az egyes bazisazonositasok kapcsolddd minéségi
pontszamait, kivéve az olyan klaszterekbdl szarmazd leolvasasokat, amelyek nem feleltek meg a
szlrdn.

DNS-igazitas és hibajavitas

A DNS-igazitas és hibajavitas magaban foglalja a DNS-mintakényvtarakbdl szarmazoé szekvenalasi
leolvasasok egy referencia genomhoz valé igazitasat és a szekvenaldsi leolvasasok hibainak kijavitasat
a varidnsazonositas elétt.

Az igazitasi lépés a Burrows-Wheeler Aligner (BWA-MEM) segitségével a SAMtools segédprogrammal
0sszehangolja a FASTQ fajlok DNS szekvenciait a hg19 referencia genomhoz, BAM fajlokat (*.bam) és
BAM index fajlokat (*.bam.bai) generalva.

A kezdeti BAM-f3ajlok tovabbi feldolgozasa a hibak (beleértve a PCR-amplifikacié vagy szekvenalas
soran bevezetett hibakat is) eltavolitasa érdekében térténik. Ennek soran az azonos egyedi DNS-
molekuldbdl szarmazd leolvasdsokat egyetlen reprezentativ szekvencidba csukjak 0ssze, felhasznalva
a kényvtar fragmentumaiba beépitett egyedi molekularis azonositéjukat (UMI) a kdnyvtar el6készitése
soran.

A BWA-MEM és a SAMtools hasznalataval egy masodik illesztési kért hajtanak végre az UMI-
0sszecsukott leolvasasokon, ami a megfelelé BAM indexfajlokkal rendelkezé masodik BAM-fajlkészletet
eredményez. Ezek a BAM fajlok bemenetként szolgalnak a génamplifikaciés azonositashoz.

Véqlll, a jeloltek beillesztését és torlését az 6sszecsukott BAM-igazitasokbdl azonositjak, és az olvasasi
parokat Ujraigazitjak a jeloltbeillesztésekhez és -térlésekhez, hogy megmentsék a hibas bedllitds miatt
esetlegesen kihagyott beszurasi és torlési jeleket. Ezzel egyidejlileg az egymast atfedd olvasasi parokat
egyetlen konszenzusos leolvasasba flizik 0ssze (azaz bioinformatikailag kombinaljak). Ezutan minden
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leolvasast harmadik BAM-fajlkészletként adnak ki a megfelel6 BAM-indexfajlokkal. Ezek a BAM fajlok
bemenetként szolgalnak a kisvaridns-azonositashoz, a mikroszatellita-instabilitds (MSI) statusz
meghatarozasahoz és a DNS konyvtar minéségellenérzéséhez.

Kisvarians azonositasa

A DNS mintakdnyvtarak (kivéve a DNS minta nélkili kontrollokat) kisvariansok, koztiik az egy
nukleotidos varidnsok (SNV), a tébb nukleotidos varidnsok (MNV) legfeljebb 3 bazispar (bp) hosszanak,
valamint a legfeljebb 25 bp hosszu inszerciok és delécidk kimutatdsara kis varians azonositast
végeznek. Bizonyos MNV-k, indelek (egy vagy tobb nukleotid egy vagy tobb nukleotidra cserélve, és
nem SNV vagy MNV), és a delécidk esetén fazisozasi megkozelitést kell észlelni. Az EGFR és RET
géneknél elére meghatdrozott MNV-k, indelek és deléciok készletét detektaljak (1asd: D. fliggelék MNV-
k, Indelek és deléciok az EGFR-ben és RET-ben, a fazisfliggd varidnsu azonosito dltal kimutathatd a(z)
76. oldalon) fazishatasi megkdzelitéssel. A kis varidnsok azonositdsénak fazishatasi megkdzelitése csak
ezekre a variansokra korlatozodik. A varidansazonosité algoritmusok nem kiilonboztetik meg a
szomatikus vagy csiravonal eredet(i variansokat.

Kis varians kimutatasa

A hibajavitott BAM-fajlok (6sszecsukva, a beillesztések és a torlések Ujraigazitva) bemenetként
szolgalnak egy kezdeti varidnsazonosité algoritmus altal a kisvariansok észlelésére. A kezdeti
varidansazonositasi 1épés szlretlen genomvaridns azonositasi formatum (gVCF) fajlokat eredményez. A
gVCF fajlok referencia- vagy varians esetazonositasokat tartalmaznak minden egyes Iékuszhoz,
amelyet a(z) TSO Comprehensive (EU) vizsgalat céloz meg.

Kisvariansok szlirése

A jeloltvaridnsokat ezutan sz(rik a visszatéré (vizsgalatspecifikus) mltermékekre és a
mintafeldolgozasbdl szarmazdé mitermékekre (példaul deaminacid vagy oxidacio). A vizsgalatspecifikus
mutermékek kezelésére a korrigalt min6ségi pontszamot Ugy szamitjak ki, hogy dsszehasonlitjak a
megfigyelt variansgyakorisagot egy kiindulasi zajeloszlassal ugyanazon a helyen. Ez az eloszlas a(z)
TSO Comprehensive (EU) vizsgalat segitségével kiilonbdz6 minéség, a tervezett felhasznalasi
populacionak megfeleld normal mintak (Solid-FFPE) profilozasabdl szarmazik. A mintaspecifikus
mutermékek kezelésére a variansazonositast alatamaszté leolvasasokat hibaarany szerint rétegzik. A
duplex/flizott leolvasasokbdl szarmazé leolvasasok hibaaranya a legalacsonyabb, a szimplex (azaz nem
duplex/flizés nélkiili) leolvasasoké pedig a legmagasabb. Ezeket a hibaardnyokat az 6sszes olyan
I6kusz értékelésével becsllik meg, amelynél a jelentett varians allélgyakorisag 5% alatt van. Ezeken a
vizsgaldhelyeken a nem referenciamérések nagyrészt hiba miatt kovetkeznek be. A valds szomatikus
esemeények relativ ritka voltuk miatt nem befolyasoljak jelentésen ezeket a hibaarany-becsléseket.
Mivel ezek a leolvasasi osztalyok, a kétoldalas/dsszef(izott és egyoldalas, kiilonb6zé, mintaspecifikus
hibaaranyokkal rendelkeznek, a jel6ltvarians magabiztos észlelése az adott hibaarany funkcidjaként
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tobb vagy kevesebb leolvasast igényelhet. Példaul 200 leolvasas lefedettségi mélységnél egy varianst
magabiztosan azonositani lehet harom kivald minéségU alatdmasztd leolvasassal, vagy 6t alacsonyabb
mindségl alatamasztd leolvasassal.

Azokat a jelOltvaridnsokat, amelyek nem rendelkeznek elegendé olvasasi alatdamasztassal ezen
hibaismeré modell alapjan, vagy amelyek alacsony beallitott minéségi pontszammal rendelkeznek,
LowSupport szlréjelzéssel latjak el, és referenciaazonositasnak tekintik. Ha a vizsgaldhely nem
rendelkezik elegendé fedezettel a varidns azonositasahoz (kevesebb mint 100x), a varidnst LowDP
szlr6jelzéssel cimkézik fel, és azonositas nélkilinek tekintik. A COSMIC3-ban nagy prevalenciaju
variansok esetében alacsonyabb kliszobértékek vannak mindegyik minéségi mérészamra, mint a nem
COSMIC varidnsoknal. Ez a sz(irési |épés szlrt gVCF fajlokat eredményez.

Kis varians fazishatasa

A fazisozott varians modszer azonosit bizonyos MNV-ket, indeleket és deléciokat az EGFR és RET
génekben. Az algoritmus azonositja az EGFR és RET gének azon variansait, amelyek az el§z6 1épésbdl
szarmazo szlrt gVCF féjlok fazisozasara alkalmasak, és a variansokat helyi szomszédsagba rendezi.
Ezutdn a hibaval korrigalt BAM-fajlban keres bizonyitékot arra, hogy ezek a kis variansok egymassal
azonos klonalis alpopulacidkban (egymassal fazisban) fordulnak elé. A szomszédsagban 1évé atfedd
leolvasdsokat ugyanazokat a varidnsokat tartalmazé minimalis klaszterekbe csoportositjuk. A varidnsok
kimutatasa a Tomor idioszinkratikus 0sszeillesztett illesztési jelentés (CIGAR) karakterlancainak
vizsgdlataval torténik a BAM fajlban, és a leolvasasi szekvencidk referencia genomszekvenciaval
torténé 6sszehasonlitasaval.

Kis variansok egyesitése

Végll a fazisozott varians azonositdja altal észlelt MNV-k, indelek és deléciok 6sszevonasra kerlilnek a
szlrt gVCF fdjlokba. Csak az EGFR és RET gének varidnsainak elére meghatarozott listajabdl szarmazd
MNV-K, indelek és delécidk alkalmasak a gVCF-be vald 6sszevonasra. Lasd: D. fliggelék MNV-k, Indelek
és deléciok az EGFR-ben és RET-ben, a fazisfliggd variansu azonosito altal kimutathatd a(z) 76. oldalon.
A fazisozott variansazonosité MNV-i, indelei és delécidi els6bbséget élveznek a kezdeti
variansazonosité |épésbél szarmazd gVCF-ben meglévékkel szemben. Ez a 1épés 6sszevont gVCF
fajlokat eredményez.

Kisvarians-annotiacio
Az észlelt kisvariansok feliratozasa a Nirvana annotacios motorral torténik, a RefSeq adatbazisbdl,
valamint kiilonb6z6 populaciés adatbazisokbdl (COSMIC, ClinVar, dbSNP, 1000 Genomes és gnomAD)

szarmazo informaciokkal. A kisvariansok megjegyzéssel ellatasa tobb alkalommal, egymastdl
flggetlenul térténik, a kdvetkezd részekben leirtak szerint.
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Statikus feliratozasi adatbazisok TMB szamitashoz

A Nirvana a sz(rt kisvarians-azonositasok statikus (nem frissithet6) annotacios adatbazissal térténé
feliratozasara szolgal, downstream TMB kalkulacié azonositassal torténé hasznalatra (lasd
Tumormutacios terhelés (TMB) a(z) 12. oldalon). A kisvarians fazishatasi lépés gVCF-je bemenetként
hasznadlatos (lasd: Kisvaridns azonositasa a(z) 10. oldalon). A fazisos varidns azonositdja altal észlelt
variansokat nem hasznaljak a TMB szamitashoz.

Statikus annotacids adatbazisok tarsdiagnosztikai azonositashoz

A Nirvana a szUrt kisvaridns-azonositasok statikus (nem frissithetd) annotdacids adatbazissal torténé
feliratozasara szolgal, downstream tarsdiagnosztikai azonositassal torténd hasznalatra (lasd a
Tdrsdiagnosztikai azonositds a(z) 17. oldalon). A kisvaridns fazishatasi 1épés gVCF-je bemenetként
hasznalatos (l&sd: Kisvarians azonositdsa a(z) 10. oldalon).

Frissithet6 RefSeq adatbazis tumorprofilozashoz

A Nirvana a sz(rt kisvarians-azonositasok feliratozasat jelenti egy frissitheté RefSeq adatbazissal a
variansok downstream tumorprofilozdsanak részeként (ldsd a Varidnsok tumorprofilozasa a(z) 18.
oldalon). A frissitheté RefSeq adatbazis a KB részét képezi, és rendszeresen frissithets, hogy
kompatibilis legyen mas KB tartalommal.

Génamplifikacios azonositas

A DNS-mintakdnyvtdrak esetén (kivéve a DNS minta nélkdli kontrollokat) génamplifikacidés azonositast
végeznek. Egy algoritmust hasznalnak az amplifikalt gének azonositasara és a(z) TSO Comprehensive
(EU) altal megcélzott amplifikacids gének atfedés valtozasi értékének kiszamitasara. Egy adott gén
esetében a hajtogatas valtozasat a mintaban Iévé gén normalizalt leolvasasi mélységébdl
szarmaztatjak, az ugyanabbdl a mintabdl szarmazé diploid terliletek normalizalt leolvasdsi mélységéhez
képest. Egy génspecifikus hatarértéket meghaladé atfedés valtozas génamplifikaciénak minésiil. Ez az
elemzésilépés VCF fajlt eredményez, 6sszefoglalva a génamplifikacids statuszt és a szamitott atfedés
valtozast minden egyes célzott amplifikacios gén esetében.

Tumormutacios terhelés (TMB)

A TMB-t a DNS mintakonyvtarakhoz szamitjak ki (kivéve a DNS minta nélkili kontrollokat). A kis
variansu sz(r6 |épés altal generalt gVCF fajlbdl (Iasd: Kisvaridns azonositdsa a(z) 10. oldalon) és a kis
variansu feliratok soran generalt jegyzetekbdl TMB pontszam jon Iétre. Az SNV-k, valamint az inszerciok
és deléciok variansai szerepelnek a TMB-pontszam kiszamitasaban, amely a nem vezet6 szomatikus
variansok megabazonkénti szamabdl szarmazik (értékelhetd régid). A meghajté mutacidkat a COSMIC
szam alapjan azonositjak és sz(rik. A(z) TSO Comprehensive (EU) nem kiilénbdzteti meg a szomatikus
vagy csiravonal eredet( variansokat kis varidansok azonositasa céljabdl. A varidnsokat lehetséges
csiravonalként jeldlik meg a TMB pontszam kiszamitasahoz, a populacios adatbazis és az adatbazis
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utani szlrési stratégiak kombinacidjanak alkalmazasaval. A populdcids adatbazisban gyakran
megfigyelt varidnsok valdszinlleg csiravonal eredetliek. Az adatbazis szlirése utan a proximitasi sz(ré
csiravonalként jeldli meg a varidansokat, ha azokat adatbazis altal cimkézett csiravonal-variansok veszik
kordl. A valészinlileg csiravonalként azonositott variansok nem szerepelnek a TMB
pontszamszamitasban. Az értékelhetd régiot dinamikusan allitjdk be mintanként a szekvenalasi mélység
alapjan. A magas hattérzajszinttel rendelkezé genomikai régidok nem vesznek részt a TMB szamitasban.
A TMB-t ugy szamoljak ki, hogy a VAF = 5%-0s szomatikus nem-hotspot variansok szamat elosztjak az
értékelhetd régid méretével.

Mikroszatellita-instabilitasi allapot

A minta MSI statuszanak meghatarozdsahoz 6sszesen 130 elére meghatarozott MSI helyet értékelnek.
Az egyes helyeken az ismételt hosszeloszlast 6sszehasonlitjak egy normal mintakbdl allé panellel, hogy
Iassdk, az ismételt eloszlas jelentésen eltolédott-e. A végsé MSI pontszamot Ugy szamitjak ki, hogy az
instabil helyek szamat elosztjak a hasznalhaté helyek (elegendd lefedettséggel rendelkezé helyek)
0sszes szamaval. Egy minta akkor tekintheté MSI-High (MSI magas) értéklnek, ha az MSI pontszama =
20,00%, és akkor MS-Stable (MS stabil) értéklinek, ha az MSI pontszama < 20,00%.

Minéségellen6rzés DNS mintakonyvtarakhoz

A DNS-mintakdnyvtarakat (csak betegmintak) mas mintakbdl (idegen DNS) szarmazoé DNS-sel vald
esetleges szennyez6dés szempontjabdl a szennyezédési pontszam és a szennyezddési p-érték
kombinaciodjaval értékelik. Szennyezett mintakban vannak csiravonal-variansok (egyetlen nukleotid
polimorfizmusok vagy SNP-k), amelyek VAF-értéke eltolodik a vart 0%-0s, 50%-0s vagy 100%-0s
értéktol. Az algoritmus kiszamitja a logaritmikus valdszin(iségi pontszamot az 6sszes gyakori SNP-
pozicidban, ahol az SNV-azonositasokat jelentik. Minél nagyobb a szennyezési pontszam, annal
valdszinlbb, hogy idegen DNS-fert6zés van. Az dtrendezédés p-értéke 6sszegzi a kromoszdéma
kiegyensulyozatlansagi pontszamat, amely az egyes kromoszémakon megfigyelt variansazonositasok
altalanos valdszin(iségét jelenti. Ha a szennyez&dési pontszam és az atrendezédési p-érték egyarant
az el6re meghatarozott minéségi kliszobérték felett van, akkor egy minta szennyezettnek tekintheté.
Ha szennyez6dést észlelnek, akkor a DNS kdonyvtar minéségellenérzése FAIL (sikertelen)
eredményként kerll jelentésre, és nincsenek eredmények a kis variansokra, a génamplifikacidkra, az
MSI-re és a TMB-re vonatkozdan. Ezenkiviil el6fordulhat, hogy a tarsdiagnosztikai vagy
tumorprofilozasi eredmény nem all rendelkezésre, ha a DNS kdnyvtar minéségellenérzési sikerességére
tamaszkodik.

A minéségellendrzési mérészamokat a szennyezédés minéségellenérzésén atmend DNS
mintakonyvtarak kis varians azonositasainak, génamplifikacidinak, MSI és TMB érvényességének
értékelésére hasznaljak. Ha a mintakonyvtar egy vagy tébb minéségi mérészama sikertelen, akkor a
megfeleld varianstipus vagy biomarker nem kerlil jelentésre. A jelentés fejlécében a kapcsolodd
mindségellenérzési kategdria SIKERTELEN lesz. Ezenkivil eléfordulhat, hogy nem all rendelkezésre
tarsdiagnosztikai vagy tumorprofilozasi eredmény, ha az az alabbi egy vagy tébb minéségellenérzési
kategdria esetében a minéségellenérzés sikerességére tamaszkodik.
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A DNS kényvtar minéségellenérzési eredményei a MetricsOutput. tsv fajlban érheték el. Lasd:
Mutatdk kimenet a(z) 51. oldalon.

A DNS mintakonyvtarak alacsony mélységli jelentése

Alacsony mélységli jelentés készil minden egyes DNS kényvtarral rendelkezé betegmintdhoz. A
jelentés tartalmazza a genomikai pozicidk listajat, ahol a teljes szekvenaldsi mélység <100, és amelynél
nem észleltek sikeres kis varianst. Ezek a poziciék nem rendelkeznek elegendé szekvenalasi
mélységgel egy kis varians jelenlétének kizarasahoz. Ha a varians allél megfelel6 szekvenalasi
mélységgel rendelkezik, még akkor is detektalhatok <100 teljes szekvendlasi mélységl varidnsok.

Az ugyanazon géneket atfedd alacsony mélységl, egymassal 6sszefliggé pozicidok genomikai
tartomanyokba kerlilnek az Alacsony mélységli jelentésbe. A jelentésben minden genomikai tartomany
egy vagy tobb RefSeq génszimbolummal van feliratozva. A RefSeq felirat a KB részét képezd RefSeq
adatbazison alapul, és KB frissitéssel véltozhat.

A tartalom részletes ismertetését lasd az Alacsony mélység jelentés a(z) 55. oldalon.

RNS igazitas

Az RNS-igazitast az RNS mintakdnyvtarak esetében végzik el. Az RNS-igazitds magdaban foglalja a nem
igazitott szekvenaldsi leolvasasok eléfeldolgozasat, a szekvenalasi leolvasasok referencia genomhoz
igazitdsat és az 0sszehangolt szekvenalasi leolvasasok utéfeldolgozasat.

1. El&szoris, a FASTQ féjlokban 1évd RNS szekvencidkat lefelé mintaként korilbeldl 30 millié
leolvasasra hasznaljak RNS mintakonyvtaranként. A méretcstkkentés a bemeneti FASTQ fajlokbdl
véletlenszerlien kivalasztott leolvasasokkal torténik, egy valdszinliségi eloszlast kdvetve. Ezutan,
az RNS szekvencia végeit legfeljebb 76 bazisparra vagjak.

2. Az elére feldolgozott leolvasasokat ezutan a hg19 referencia genomhoz igazitjak, és azonositjak a
jelolt splice-csomdpontokat. Ez a 1épés BAM-fajlokat és BAM-indexfajlokat hoz 1étre az
0sszehangolt leolvasasokhoz, és egy tabulatorral elvalasztott szovegfajlt a jeldlt splice-
csomopontokhoz.

3. Véglil, a duplikalt leolvasasok a BAM fajlokban vannak megjeldlve, igy kizérhatdk a tovabbi

Iépésekbdl. Ez a |épés olyan BAM fajlokat és BAM indexfajlokat hoz |étre, amelyek az RNS fuzio
azonositdshoz és az RNS splice-varidns azonositashoz haszndlatosak bemenetként.

RNS-fuzid azonositasa

Az RNS mintakdnyvtarak esetében egyesitett azonositast végeznek (kivéve az RNS minta nélkiili
kontrollokat). A jel6lt fuzidkat a(z) TSO Comprehensive (EU) altal megcélzott fuzids génekhez tartozé
BAM fajlokban (RNS-igazitds soran létrehozva) rendellenes leolvasasi parok (azaz kiilénb6z6
kromoszdmakhoz igazitott leolvasasok vagy varatlan orientaciok) azonositjak. A Fusion-tamogatd
leolvasdsok 6ssze vannak szerelve a jeldlt fuzids kontigokban. A jeldlt fuzids kontigokat ezutén
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visszaigazitjak a referencia genomhoz. A lehetséges fuzids kontigeket ezutan kiilonb6z6 szlirékkel
Osszehasonlitva értékelik, miel6tt kimutatasként jelentenék 6ket. Ezeket a szlir6ket a kdvetkezé
tablazat foglalja 6ssze.

Szlré Leiras
Imprecise Kis felbontasu jeldlt, nem 0sszeszerelt fuzidazonositas.
RepeatOverlap A fuzié egy ismételt terillettel atfedésben van cimkézve. Csak szliréként

haszndlatos a fuzids jeldltek nem egyedi leképezéséhez.

WeakBreakend A fuzid egyik oldalan az olvasasi/igazitasi bizonyiték gyenge. Ez a sz(ir6
alapvet6en azt jelzi, hogy a leolvasasok csak néhany bazisparral fedik at a
fuzidt. Vagy tul sok homoldgiat jelezhet.

DuplicateContig A fuzid két fél kontigja ugyanabbdl a szekvenciabal all.

Contiglntragenic A félkontigok atigazitasa olyan igazitasokat hoz létre, amelyek mindkét
oldalon ugyanahhoz a génhez kapcsolédnak (vagy 1 kb-on bellil, ha nincs
felirat).

LowQ Az egyedi fuziot tdmogatd leolvasasok kevesebbek, mint egy el6re
meghatarozott kiiszobérték (a kiiszobérték 5 a 9-16 millié leolvasashoz; 6 a
16-26 millio leolvasashoz; 7 a 26-30 millid leolvasashoz).

Tovabbi fuzidk mutathatok ki az RNS splice-varidans azonositasi folyamatan keresztil (lasd: RNS splice-
varians azonositdsa a(z) 15. oldalon és az RNS-fuizio 6sszevonadsa a(z) 15. oldalon).

RNS splice-varians azonositasa

Az RNS splice-varidns azonositdsat az RNS mintakdnyvtarak esetében végzik el (kivéve az RNS minta
nélkili kontrollokat). Az RNS-illesztésbél szarmazé splice-variansjeldlteket (csomdpontokat)
O0sszehasonlitjuk az ismert transzkriptek adatbazisdval és a nem daganatos csomoépontok splice-
variansainak alapvonalaval, amelyet kiilénb6z6 szovettipusokbdl szarmazé normal FFPE-mintakbdl
allitottunk 0ssze. Az adatbdazisnak vagy az alapvonalnak megfelel6 splice-varidnsokat kisz(rik, kivéve,
ha ismert onkoldgiai funkcidval rendelkez6 csomoépontok készletében vannak. Ha elegendé leolvasasi
aldtdmasztas all rendelkezésre, a splice-varians jelolt megmarad. Ez a folyamat azonositja a lehetséges
RNS fuzidkat is (lasd az RNS-fuzio 6sszevonasa a(z) 15. oldalon).

RNS-fuzido osszevonasa

Az RNS-fuzids azonositas soran azonositott fuzidkat az RNS splice-varians azonositas soran
azonositott proximalis gének fuzidival egyesitik. Az 6sszevont fuzidkat ezutan génszimbdlumokkal vagy
nevekkel jeldlik a transzkriptumok statikus adatbazisara vonatkozéan (GENCODE 19. kiadas). Ennek a
folyamatnak az eredménye egy 6sszeolvadt azonositascsoport, amely alkalmas a jelentésre.
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RNS splice-varians megjegyzés

Az észlelt RNS splice-variansoknal a Nirvana jegyzetkészité motor latja el megjegyzéssel a RefSeq
adatbazisbdl szarmazd informacidkkal. A splice-varidnsok megjegyzéssel ellatdsa tobb alkalommal,
egymastol fliiggetlendl torténik, a kdvetkezd részekben leirtak szerint.

Statikus RefSeq adatbazis tarsdiagnosztikai azonositashoz

A Nirvana a detektalt RNS splice-varians azonositasok statikus (nem frissithet) RefSeq adatbazissal
torténé feliratozasara szolgal, downstream tarsdiagnosztikai azonositassal torténd hasznalatra (lasd:
Tarsdiagnosztikai azonositds a(z) 17. oldalon). A splice-variansokat transzkriptszint( valtozasok (azaz a
gén transzkriptjében érintett exonokkal) megjegyzéssel latjuk el a RefSeq vonatkozasaban. Ez a RefSeq
adatbazis ugyanaz, mint a kis varians feliratozasa altal hasznalt statikus RefSeq adatbazis.

Frissithet6 RefSeq adatbazis tumorprofilozashoz

A Nirvana a detektalt RNS splice-variansazonositasokat latja el megjegyzéssel egy frissitheté RefSeq
adatbazis segitségével a variansok downstream tumorprofilozasanak részeként (lasd a Varidnsok
tumorprofilozasa a(z) 18. oldalon). A splice-variansokat transzkriptszintd valtozasok (azaz a gén
transzkriptjében érintett exonokkal) megjegyzéssel Iatjuk el a RefSeq vonatkozasaban. A frissithet6
RefSeq adatbazis a KB részét képezi, és rendszeresen frissithetd, hogy kompatibilis legyen mas KB
tartalommal.

Mindségellen6rzés RNS mintakonyvtarakhoz

A minéségellendrzési mérészamokat az RNS Solid-FFPE mintakdnyvtarak érvényességének
értékelésére hasznaljak. Ha a minéségellenérzési mérészam nem az elfogadhatdé tartomanyon beldl
van, akkor az RNS kényvtar mindségellen6rzését SIKERTELEN-ként jelentik, és nem allnak
rendelkezésre eredmények a fuzidkra vagy splice-variansokra. Ezenkiviil el6fordulhat, hogy a
tarsdiagnosztikai vagy tumorprofilozasi eredmény nem all rendelkezésre, ha az RNS konyvtar
min&ségellendrzési sikerességére tamaszkodik.

Az RNS konyvtar minéségellenérzési eredményei a MetricsOutput . tsv fajlban érheték el. Lasd a
Mutatdk kimenet a(z) 51. oldalon.

Transzkriptumok

A transzkriptum egy RNS lanc, amelyet DNS-bdl irnak at. Ezt az RNS-t ezutdn le lehet forditani egy
fehérje |étrehozasahoz. Egy génnek tébb transzkriptuma is lehet (példaul ha kiilonb6zé prométereket
hasznalnak, vagy ha kiilonb6z6 exon splice-mintdzatok vannak). Minden transzkriptum egyedi szammal
rendelkezik. A HGVS ndémenklaturaban a kodolasi szekvenciat befolyasold nukleotidvaltozasok egy
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transzkriptumra hivatkozva listazhatok. Az elsé bet(i a vad tipusu allélt, a masodik pedig a varians allélt
jeloli. Példaul az NM_004333.4:c.1799T>A azt jelenti, hogy az NM_004333.4 transzkriptum 1799-es
pozicidjaban a kddolasi RNS T-t kddol a referencia genomban, de A-ra médosul ennél a variansnal.

Kontroll jelentés

Minden egyes elemzéshez létrejon egy kontrollkimeneti jelentés, amely tartalmazza a futtatasban
szereplé minden egyes kontroll értékelését. A TSO Comprehensive (EU) elemzési modul nem
érvényteleniti automatikusan a betegmintakat a kontrollminta eredményei alapjan.

Lasd a(z) TruSight Oncology Comprehensive (EU) termékismertetd (dokumentumszém: 200007789)
dokumentumot a futtatas érvényességével és a betegminta érvényességével kapcsolatban, a
kontrollok eredményei alapjan.

A kontrollokra vonatkozé kimend jelentés elérhetd a ControlOutput.csv fajlban. Lasd: Kontroll
kimeneti jelentés a(z) 47. oldalon.

Tarsdiagnosztikai azonositas

Minden telepitett tarsdiagnosztikai (CDx) rendeltetésszerl hasznalat esetén a TSO Comprehensive
(EU) elemzési modul a betegminta tumortipusa alapjan hatarozza meg a CDx rendeltetésszer(
hasznalatanak alkalmazhatésagat minden egyes betegmintara. Ha a beteg tumortipusa pontosan
megegyezik vagy leszdrmazottja a tumortipusnak egy CDx rendeltetésszerl haszndlat esetén, akkor az
adott CDx rendeltetésszerl hasznalat esetén alkalmazanddnak mindésiil. A betegség ontoldgiajaval
kapcsolatos tovabbi informacidkért [asd: Tumortipus kivdlasztdsa a(z) 6. oldalon. Ha a beteg
tumortipusa nem alkalmazhaté a CDx rendeltetésszer(i hasznalatara, akkor a CDx rendeltetésszer(
haszndlatat nem értékelik az adott mintara.

Ha a CDx rendeltetésszer( hasznalatdhoz sziikséges szekvenalasi konyvtar (DNS vagy RNS) nem kerdl
sorozatba vagy sikertelen a minéségellenérzés, akkor a betegmintat nem értékelik az adott CDx
rendeltetésszerl hasznalathoz. Ha egy CDx rendeltetésszer( haszndlathoz sziikséges varidnstipus (pl.
kis variansok) vagy biomarker nem felel meg a minéségellen6rzésnek, akkor a betegmintat nem
értékelik az adott CDx rendeltetésszer( hasznalathoz.

Miutan megallapitottak, hogy a CDx rendeltetésszerl hasznalata alkalmazhato a betegmintara, sorba
allitjak a szlikséges konyvtarakat, és a sziikséges minéségellenérzési mérések sikeresek, a
tarsdiagnosztikai rendeltetésszer( hasznalatot kiértékelik a betegmintara vonatkozdan. A
betegmintdban észlelt varidnsokat és/vagy biomarkereket értékelik a CDx rendeltetésszer(
hasznalatanak eredményének meghatarozasahoz. Ezt a kiértékelést a CDx rendeltetésszerd
hasznalatanak megfeleld algoritmussal végzik, amely a CDx rendeltetésszerl hasznalatanak megfelelé
variansok/biomarkerek jelenlétét és/vagy hianyat értékeli.
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Tarsdiagnosztikai eredmények

A CDx azonositas eredményei a TSO Comprehensive (EU) jelentésben taldlhatok (lasd a TruSight
Oncology Comprehensive (EU) jelentés a(z) 21. oldalon). A pozitiv CDx rendeltetésszer
felhasznalasokat a(z) TSO Comprehensive (EU) jelentés Tarsdiagnosztikai eredmények (1. szint)
részében jelentik.

Variansok tumorprofilozasa

A tarsdiagnosztikai eredmények meghatdrozasa utan a paciensmintdban l1évé 6sszes sikeres, észlelt
varianst 0sszevetik a telepitett KB-vel, hogy meghatarozzak azokat a genomikai eredményeket,
amelyek Kklinikai jelentéséggel birnak vagy potencialis klinikai jelent6séggel birnak. Ezt a folyamatot
nevezzik a variansok tumorprofilozasanak. A genomikai eredmény egyetlen olyan varians, amely
klinikai jelent6séggel vagy potencidlis klinikai jelentéséggel rendelkezik vagy olyan varidnsok csoportja,
amelyek egyditt torténé kimutatasa klinikai jelentéséggel vagy potencialis klinikai jelentéséggel
rendelkezik.

Ha tobb varianst egyltt genomikai leletként sorolnak fel, az azt jelenti, hogy bizonyiték van arra, hogy
ezek a variansok egyttesen klinikai jelentéséggel birnak vagy potencialis klinikai jelentéséggel birnak
legaldbb az egyik forrasban, amely a jelentés Informatikus adatai k6z6tt szerepel. Ha tobb genomikai
eredmény van, és az egyik varians tobb mint egy ilyen eredményben szerepel, akkor ez a varians egynél
tobbszor is szerepelhet a jelentésben. Egyetlen varidns csak azon a legmagasabb szinten kertil
felsoroldsra, ahol megfelel a jelentési kritériumoknak. Az aldbbi klinikai jelentésre vonatkozé példak
mindegyike t6bb varidnst is érintett:

* Az NTRK1 p.(Gly595R) egy vagy tébb TRK-gatldval szembeni rezisztenciara javallott a mindsité
TRK-fuzidban szenved6 betegeknél (alkalmazasi el6iras Larotrectinib 211710s000lbl).

* ALIBRETTO-001 klinikai vizsgalatban egy betegnél mind a RET D898_E901del-t, mind a RET D903_
S904delinsEP-t megfigyelték. A betegnél tumorvalasz jelentkezett RET-gatldval (PMID 32846061)
végzett kezelésre.

* ABOLERO-1 és -3 vizsgalatok feltaré elemzése arra utalt, hogy az ERBB2 amplifikaciéval
rendelkezé emlérakos betegek klinikai elénye szarmazik az mTOR gatlasbdl, ha a tumorok PI3K
utvonal aktivalast vagy AKT1 E17K mutacidkat mutattak (PMID 27091708).

* BRAF a TERT promodter mutacidval egyiitt el6forduld p.(Val600E) mutacio a papillaris pajzsmirigy-
karcinéma kedvez6tlen progndzisaval tarsul az Egyesiilt Allamok fébb Gtmutatasainak megfeleléen.

Genomikai eredmények klinikai jelentéséggel biré bizonyitékkal

A bizonyitott klinikai jelentéséggel biré genomikai eredmények a(z) TSO Comprehensive (EU) jelentés
Bizonyitott klinikai jelent6séggel biré genomikai eredmények (2. szint) cim( részében keriilnek
jelentésre (lasd: TruSight Oncology Comprehensive (EU) jelentés a(z) 21. oldalon). A genomikai
eredményekrél akkor szamolnak be a Genomikai eredmények klinikai jelentéséggel bird bizonyitékokkal
(2. szint) részben, ha megfelelnek az aldbbi kritériumoknak:
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* A genomikai eredmény a terapia elényével vagy annak hidnyaval jar, amit az EMA &ltal jévahagyott
gyogyszercimke vagy az FDA &ltal jdvahagyott gyogyszercimke bizonyit. A minta tumortipusanak
egyenlének kell lennie a KB asszociacio tumortipusaval vagy annak leszarmazottjaval a betegség
ontoldgidjaban. A betegség ontoldgidjaval kapcsolatos tovabbi informaciokért [dsd: Tumortipus
kivalasztdsa a(z) 6. oldalon.

* A genomikai eredmény a terapia elényével vagy annak hianyaval jar, diagnosztikai relevanciaja van,
vagy prognosztikai relevanciaval rendelkezik, amint azt egy publikalt ESMO, ASCO vagy mas
jelentds amerikai klinikai gyakorlati utmutatas bizonyitja. A minta tumortipusanak egyenlének kell
lennie a KB tarsulds tumortipusaval vagy annak leszarmazottjaval a betegség ontoldgiajaban. A
betegség ontoldgiajaval kapcsolatos tovabbiinformaciokért lasd: Tumortipus kivalasztdsa a(z) 6.
oldalon.

Genomikai eredmények potencialis klinikai jelentéséggel

Az esetleges klinikai jelent6séggel biré genomikai eredmények a(z) TSO Comprehensive (EU) jelentés
Lehetséges klinikai jelentéséggel bird genomikai eredmények (3. szint) cimd részében keriilnek
jelentésre (lasd: TruSight Oncology Comprehensive (EU) jelentés a(z) 21. oldalon). A genomikai
eredményekrél akkor szamolnak be a Genomikai eredmények potencialis klinikai jelentéséggel (3. szint)
részben, ha megfelelnek az aldbbi kritériumoknak:

* A genomikai eredmény megfelel a Bizonyitott klinikai jelent6séggel biréd genomikai eredmények (2.
szint) kritériumainak (pl.: az EMA altal jévahagyott gyégyszercimke, az FDA dltal jovahagyott
gyégyszercimke, ESMO Utmutatasaik, ASCO utmutatdsok vagy mas jelentés amerikai Utmutatdsok),
de csak akkor, ha a minta tumortipusa nem egyezik meg a KB asszociacio tumortipusaval. Ezért a
minta tumortipusa nem lehet azonos a KB asszociacié tumortipusaval, és nem lehet annak
leszarmazottja.

* Avarians egy klinikai vizsgalatot leird klinikai szakirodalomban terapias, diagnosztikai vagy
prognosztikai 6sszefliggéssel rendelkezik. A minta tumortipusanak azonosnak kell lennie a KB
asszociacio tumortipusaval vagy annak leszarmazottja kell legyen.

* Avariadnst a clinicaltrials.gov vagy az EU klinikai vizsgalati nyilvantartasaban (EUCTR) regisztralt
bevonasi klinikai vizsgalat (I/1L., II., /1L, 1ll. vagy IV. fazis) alkalmassagi kritériumai tartalmazzak. A
minta tumortipusanak azonosnak kell lennie a klinikai vizsgalat tumortipusaval vagy annak
leszarmazottja kell legyen.

A TMB-t és az MSI-t mindig jelentik a Lehetséges klinikai jelentéséggel biré genomikai eredmények (3.
szint) részben, fliggetlendl a minta tumortipusatol.

Szintezési valtozasok a KB frissitések miatt

Mivel a precizids onkoldgia varidnsaira klinikai bizonyitékok halmozddnak fel, a KB-frissitések elérhetdk,
hogy tilikr6zzék a valtozasokat. Azok a variansok, amelyeket kezdetben a klinikai bizonyitékok hianya
miatt nem jelentettek, késébb jelentheték a Genomikai eredmények klinikai jelentéséggel bird
bizonyitékokkal( 2. szint) vagy a Genomikai eredmények potencialis klinikai jelentéséggel bird
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bizonyitékokkal (3. szint) kdzott egy KB tartalomfrissités soran. Hasonloképpen, a variansok a 2. szintrél
a 3. szintre keriilhetnek, vagy forditva, amikor a KB-tartalmat frissitik. A rendszer nem jelenti azokat az
észlelt varidansokat, amelyek nem felelnek meg egyetlen szint kritériumainak sem. Az érzékenységi vagy
rakkockazati tarsuldsok nem tartoznak a KB hatdlya ald, és nem befolyasoljak a szintezést. A
szintezéshez hasznalt terapias 0sszefliggések a célzott rakterapiakra és immunterapiakra
korlatozdédnak (a sejtalapu immunterapidkat nem szdmitva).

Pozitiv CDx eredmények

A tarsdiagnosztikai variansokat, amelyeket a Tarsdiagnosztikai eredményekben (1. szint) jelentettek,
mar nem jelentik egyet varianst érinté genomikai eredményekként a Bizonyitott klinikai jelentéséggel
bird genomikai eredmények (2. szint) és a Lehetséges klinikai jelentéséggel biré genomikai eredmények
(3. szint) kdzo6tt. Ugyanakkor a tébb varianst érinté genomikai eredmények tovabbra is jelentésre
kerililhetnek a Bizonyitott klinikai jelentéséggel biré genomikai eredmények (2. szint) és a Lehetséges
klinikai jelentéséggel biré genomikai eredmények (3. szint) kdz6tt, még akkor is, ha az egyik varianst
mar jelentették a Tarsdiagnosztikai eredményekben (1. szint).

COSMIC megjegyzések

A bizonyitott klinikai jelentéséggel biré genomikai eredmények vagy a lehetséges klinikai jelentéséggel
biré genomikai eredmények (2. vagy 3. szint) kozo6tt jelentett variansokat adott esetben COSMIC
azonositdval kell ellatni, a Rakban lIévé szomatikus mutdciok katalégusa (COSMIC) adatbazisbdl, amely
a KB részét képezi.

Elemzés kimenete

Az elemzés befejezése utan a TSO Comprehensive (EU) elemzési modul Iétrehoz egy elemzési mappat
a rendszer konfiguralt kimeneti mappajaban. A kimeneti mappa konfiguraldsaval kapcsolatos tovabbi
informaciokért 1asd: NextSeq 550Dx Instrument referencia-kézikényve (dokumentumszam:
71000000009513).

Elemzés kimenetének megtekintéséhez:
1. Keresse meg az elemzési mappat tartalmazo kdnyvtarat.

2. Nyissa meg az elemzési mappat a kimeneti fajlok megtekintéséhez.
Az elemzési mappa neve Analysis # formatumban jelenik meg, ahol a # alapértelmezés szerint 1,
és minden ismételt elemzési sorban eggyel né. Az elemzési mappaban egy EEEEHHNN OOPPMM
almappa jon létre, amely jelzi az elemzés datumat és idépontjat (pl. 20210101 145958).

Fajlok

Ez arész az elemzés soran létrehozott 6sszesité kimeneti fajlokat ismerteti.

Dokumentumszam: 200008661 v06 20

IN VITRO DIAGNOSZTIKAI HASZNALATRA. CSAK EXPORTALASI CELOKRA.



Local Run Manager TruSight Oncology Comprehensive (EU) elemzési modul Munkafolyamat Utmutaté

Eredmények jelentései

A(z) TSO Comprehensive (EU) jelentések PDF és JSON formatumban készllnek minden olyan
betegmintdhoz, amely sikeresen befejezte az elemzést. Az eredmények elénézetként jelennek meg a
Samples and Results (Mintak és eredmények) lapon az Eredmények jelentése részben. A nem sikeresen
befejezett mintak hibalizenettel jelennek meg. Valassza az Export Report (Jelentés exportalasa)
lehetéséget egy TSO Comprehensive (EU) jelentés PDF formatumban torténé letdltéséhez. Lasd az
elemzés kimeneti mapp4djat a(z) TSO Comprehensive (EU) jelentésekhez az 6sszes befejezett mintara
vonatkozdan.

TruSight Oncology Comprehensive (EU) jelentés

A kovetkezd tablazatok az egyes betegmintakhoz készitett TSO Comprehensive (EU) jelentéseket
alkotd szakaszokat irjak le PDF és JSON formatumban. A PDF-jelentés ember altal olvashatd, mig a
JSON-jelentés olyan adatstrukturakbol épiil fel, amelyeket gépek fognak elemezni. A csak a JSON
jelentésben talalhato és a PDF jelentésben nem szerepld informaciok N/A-ként vannak megjeldlve a
PDF jelentésben. A jelentések nem tartalmazzak azokat a varidnsokat, amelyeket nem jelentettek a
tarsdiagnosztikai eredményekben (1. szint), vagy amelyek nem felelnek meg a bizonyitott klinikai
jelentéséggel biré genomikai eredményekbe vagy a lehetséges klinikai jelentéséggel biré genomikai
eredményekbe (2. vagy 3. szint) vald bevonas kritériumainak.

Az eredmények értelmezéséhez lasd: TruSight Oncology Comprehensive (EU) termékismertets
(dokumentumszam: 200007789).

Tekintse meg a(z) TSO Comprehensive (EU) tdmogatasi oldalon az lllumina tamogatasi webhelyen a

JSON vazlatot a JSON jelentés felépitésével, mezbivel és lehetséges értékeivel kapcsolatos tovabbi

informaciokért.

* Minta-, futtatas- és elemzési informaciék—Altalanos informacidkat tartalmaz a betegmintarél és a
leletrdl.

Tablazat: 1 Minta-, futtatds- és elemzési informacidk

Mez6 PDF- Mezé a JSON .

. . . , Leiras

jelentésben jelentésben

Jelentés reportDate A jelentés létrehozasanak datuma.
datuma

N/A reportTime A jelentés létrehozdsanak idépontja.

Mintaazonosité  samplelnformation / Mintaazonositd. A beteg demografiai adatait nem

sampleld tartalmazza.
Tumor tipusa samplelnformation / A betegmintahoz tarsitott tumortipus.
tumorType
Dokumentumszam: 200008661 v06 21
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Mez6 PDF-
jelentésben

N/A

N/A

N/A
Nem
Elemzés
datuma
N/A
Futtatasi

azonosito

N/A

Mez6 a JSON
jelentésben

samplelnformation /
tumorType

samplelnformation /
tumorTypePath

samplelnformation /
tumorTypeCodePath

samplelnformation /
sex

samplelnformation /
analysisDate

samplelnformation /
analysisTime

samplelnformation /
analysisRunld

samplelnformation /
analysisRunName

Dokumentumszam: 200008661 v06

Leiras
A betegmintahoz tarsitott tumortipuskdd.
A betegmintahoz kapcsolddé tumortipus Utvonala (a

betegség ontoldgidjaval kapcsolatban).

A betegmintahoz kapcsolddoé tumortipus kédutvonal
(a betegség ontoldgidjara tekintettel).

Beteg neme (férfi, né vagy ismeretlen).

A masodlagos elemzés befejezésének datuma.

A masodlagos elemzés befejezésének idépontja.

Szekvenalasi futtatas-azonositod.

Szekvenalasi futtatas neve.
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* Mindéségellenérzés — Minéségellenérzési informacidkat tartalmaz. A minéségellenérzés

értékelésére vonatkozd tovabbiinformacidkat lasd a Mindségellendérzési mérészamok a(z) 66.

oldalon.

Tablazat: 2 Min6ségellendrzés

Mezé PDF-
jelentésben

Futtatas
mindségellen6rzése

RNS konyvtar
mindségellenérzése

Mezé6 a JSON
jelentésben

qualityControl /
status /
(tdmbelem
cimkével

=,QC futtatas”)

qualityControl /
status /
(tombelem
cimkével = ,RNA
Library QC”)

Dokumentumszam: 200008661 v06

Leiras

A futtatds minéségellenérzése (SIKERES,

SIKERTELEN vagy N/A) az egyetlen szekvenalasi

futtatdsban talalhaté 6sszes mintdra vonatkozik.

o SIKERES—A futtatas érvényes.

o SIKERTELEN vagy N/A - A futtatds érvénytelen.
Az 0sszes RNS- és DNS-mintaspecifikus QC
allapot N/A (DNS-konyvtar QC, DNS MSI QC, DNS
kisvarians és TMB QC, DNS-masolat szamvarians
QC és RNS konyvtar QC), és a jelentésben
nincsenek variansok vagy biomarkerek felsorolva.

Lasd a(z) TruSight Oncology Comprehensive (EU)

termékismertet6 (dokumentumszam: 200007789)

dokumentumot a futtatas érvényességével és a

betegminta érvényességével kapcsolatban, a

kontrollok eredményei alapjan.

Az RNS-konyvtar minéségellenérzése (SIKERES,
SIKERTELEN vagy N/A) a szekvencialt DNS-
konyvtarra vonatkozik.

o SIKERES—az RNS kdnyvtar megfelelt az 6sszes

RNS-specifikus minéségellenérzési mérészamnak.

o SIKERTELEN—az RNS kényvtar egy vagy tébb
RNS-specifikus minéségellenérzési mérészam
sikertelen volt.

o N/A—a minta RNS kényvtdra nem lett
szekvenalva, vagy a QC futtatas értéke
SIKERTELEN volt.

Ha az érték SIKERTELEN vagy N/A, akkor nincs RNS

varians tipus (fuzios vagy splice-varians) a

jelentésben.
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Mez6 PDF- Mez6 a JSON

jelentésben jelentésben

DNS konyvtar qualityControl /

mindségellenérzése status/
(tombelem
cimkével = ,DNA
Library QC”)

DNS MSI qualityControl /

min&ségellendrzés status /
(tdmbelem
cimkével = ,DNS
MSI QC”)

Dokumentumszam: 200008661 v06

Leiras

A DNS-konyvtar mindségellenérzése (SIKERES,
SIKERTELEN vagy N/A) a szekvenalt DNS-
koényvtarra vonatkozik.

o SIKERES—a DNS konyvtar megfelelt a
szennyezddés minéségellendrzési
mérészamanak.

o SIKERTELEN—a DNS kényvtar nem felelt meg a
szennyez8dés minéségellendrzési
mérészamanak.

o N/A—a minta DNS konyvtara nem kerdilt
szekvenalasra, vagy a QC futtatas értéke
SIKERTELEN volt.

Ha az érték SIKERTELEN vagy N/A, akkor nincs DNS

varianstipus (kis variansok, kopiaszam variansok)

vagy DNS biomarkerek (TMB, MSI) jelentés.

A DNS MSI minéségellenérzése (SIKERES,
SIKERTELEN vagy N/A) a szekvenalt Solid-FFPE
DNS-konyvtarra vonatkozik.

o SIKERES—a DNS konyvtar megfelelt az MSI-
specifikus minéségellenérzési mérészamoknak és
az upstream DNS kényvtar mindségellenérzési
mérészamanak.

o SIKERTELEN—a DNS koényvtar nem felelt meg az
MSI-specifikus minéségellenérzési mérészamnak.

o N/A—a minta DNS konyvtara nem kerdilt
szekvenaldsra, a DNS koényvtar mindségellenérzés
a mintara SIKERTELEN volt, vagy a QC futtatas
értéke SIKERTELEN volt.

Ha az érték SIKERTELEN vagy N/A, a biomarker MSI-

t nem jelentik

és nem értékelhetéként szerepel.
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Mez6 PDF-
jelentésben

DNS kis varians és
TMB QC

DNS masolat szam
varians QC

Mez6 a JSON
jelentésben

qualityControl /
status /
(tdbmbelem
cimkével = ,DNA
Small Variant &
TMB QC”)

qualityControl /
status /
(tdmbelem
cimkével = ,DNA
Copy Number
Variant QC")

Leiras

A DNS kis varidns és a TMB QC (SIKERES,
SIKERTELEN vagy N/A) a sorozatban szerepl6 DNS
koényvtarra vonatkozik.

o SIKERES—a DNS konyvtar megfelelt a kis varidns
és a TMB specifikus minéségellenérzési
mérészamoknak és az upstream DNS konyvtar
minéségellenérzési mérészamanak.

o SIKERTELEN—a DNS konyvtar egy vagy tébb
kisvariansu és TMB-specifikus QC mérészam
sikertelen volt.

o N/A—a minta DNS konyvtara nem kerdilt
szekvenaldsra, a DNS kényvtar mindségellenérzés
a mintara SIKERTELEN volt, vagy a QC futtatas
értéke SIKERTELEN volt.

Ha az érték SIKERTELEN vagy N/A, a jelentésben

nincsenek kis varidansok, és a biomarker TMB nem

értékelhetéként szerepel.

A DNS koépiaszam-varians (CNV)
min&ségellenérzése (SIKERES, SIKERTELEN vagy
N/A) a szekvenalt DNS Solid-FFPE kényvtarra
vonatkozik.

o SIKERES—a DNS konyvtar megfelelt az 6sszes
képiaszamvarians-specifikus minéségellenérzési
meérdszamoknak és az upstream DNS kényvtar QC
mérészamanak.

o SIKERTELEN—a DNS konyvtar egy vagy tdbb
képiaszamvarians-specifikus QC mérészam
sikertelen volt.

o N/A—a minta DNS konyvtara nem kerdilt
szekvenaldsra, a DNS koényvtar mindségellenérzés
a mintara SIKERTELEN volt, vagy a QC futtatas
értéke SIKERTELEN volt.

Ha az érték SIKERTELEN vagy N/A, akkor nincs

génamplifikacio a jelentésben.

TruSight Oncology Comprehensive (EU) Elemzési modul és tudasbazis konfiguracio -

Informaciodkat tartalmaz a jelentés létrehozasakor hasznalt szoftverrdl és KB verzidkrol.

Dokumentumszam: 200008661 v06
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Tablazat: 3 TruSight Oncology Comprehensive (EU) Elemzési modul és KB konfiguracio

Mez6 a PDF-

) X Mez6 a JSON jelentésben
jelentésben

Tudasbazis verzidja softwareConfiguration /
knowledgeBaseVersion

Tudasbazis softwareConfiguration /
kozzétételének knowledgeBasePublishedDate
datuma

Modul verzidja softwareConfiguration /

moduleSoftwareVersion

Kovetelménycsomag  softwareConfiguration /
verzio claimsPackageVersion

Leiras

A tudasbazis verzidja TSO
Comprehensive (EU) elemzési modul
programmal telepitve.

A jelentés |étrehozasahoz hasznalt
tudasbazishoz tarsitott datum.

A jelentés létrehozdsdhoz hasznalt
TSO Comprehensive (EU) elemzési
modul verzidja.

Kovetelménycsomag verzidja TSO
Comprehensive (EU) elemzési modul
programmal telepitve.

* Tarsdiagnosztikai eredmények (1. szint) — A tarsdiagnosztikai (CDx) rendeltetésszer(

felhasznalasok eredményei, ahol egy kapcsolddé varianst vagy biomarkert észleltek, a PDF és
JSON jelentésekben talalhatdk. Tovabbi tarsdiagnosztikai rendeltetésszer(i felhasznalasok, ha a

kapcsolddé varianst vagy biomarkert nem mutattak ki vagy nem értékeltek, csak a JSON
jelentésben vannak felsorolva. Lasd: Tdrsdiagnosztikai kiértékelt rendeltetésszerti felhasznaldsok a

(z) 35. oldalon.

Dokumentumszam: 200008661 v06
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Tablazat: 4 Tarsdiagnosztikai eredmények

Mez6 a PDF-

jelentésben Mez6 a JSON jelentésben

[Uzenet doboz] reportFindings /
companionDiagnosticResults
/ results / noEntryText

Dokumentumszam: 200008661 v06

Leiras

A rendszer nem észlelte a
tarsdiagnosztikai biomarkereket a
megadott minta tumortipushoz.
Lasd: Tarsdiagnosztikai kiértékelt
rendeltetésszeri felhasznalasok
tablazatot.

Ez az (zenet akkor jelenik meg, ha

az aldbbiak barmelyike igaz az

0sszes CDx rendeltetésszeri
felhasznalasra:

e A minta megfelel a
mindségellen6rzésen, de nem
mutattak ki kapcsolddo varidnst
vagy biomarkert, vagy
tumortipusa nem alkalmazhaté.

e A minta nem felelmeg a
sziikséges mindségellenérzési
mérészamoknak és tumortipusa
nem alkalmazhaté.
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Mez6 a PDF-

. i Mezé a JSON jelentésben
jelentésben

[Uzenet doboz] reportFindings /
companionDiagnosticResults
/ results / message

N/A reportFindings /
companionDiagnosticResults
/ results / genomicFindings /
(CDx rendeltetésszerl
hasznalatra szant tombelem)
/ companionDiagnosticName

Eszlelt reportFindings /

variansok/biomarkerek  companionDiagnosticResults
/ results / genomicFindings /
(tdmbelem CDx
rendeltetésszer(
felhaszndldsahoz) / variants

Dokumentumszam: 200008661 v06

Leiras

Egy vagy tobb biomarker vagy
varians tipus sikertelen
mindségellendrzése, vagy a
megfeleld nukleinsav nem lett
futtatva.

Ez az Uzenet akkor jelenik meg, ha
legalabb egy, a minta tumortipusara
vonatkozd CDx rendeltetésszer(
felhasznaldst nem lehetett értékelni
min&ségellenérzési hiba vagy a
szekvenalt DNS vagy RNS konyvtar
hidnya miatt. Minden észlelt CDx
biomarker megjelenik az tGzenet
alatti tablazatban. Lasd a
Tdrsdiagnosztikai kiértékelt
rendeltetésszert felhasznaldsok a
(z) 35. oldalon szakaszt, hogy miért
nem lett kiértékelve a CDx
rendeltetésszer( felhasznalasa.

A tarsdiagnosztikai rendeltetésszert
hasznalatanak neve. Tartalmazza a
biomarker leirdsat, a terapiat és a
tumor tipusat.

A kimutatott variansok vagy
biomarkerek listaja, amelyek a minta
esetén kimutatott rendeltetésszeri
CDx felhasznalashoz kapcsolédnak.
A JSON jelentésben ez a mez6 Ures
CDx rendeltetésszer(
felhasznaldsahoz, ha az eredmény
nem egyenld az észlelttel.
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Mez6 a PDF-
jelentésben

Teréapia

Hasznalat

Részletek

Mezé a JSON jelentésben

reportFindings /
companionDiagnosticResults
/ results / genomicFindings /
(tdombelem CDx
rendeltetésszer(
felhasznalasahoz) / therapy

reportFindings /
companionDiagnosticResults
/ results / genomicFindings /
(tombelem CDx
rendeltetésszer(
felhasznaldsahoz) / usage

reportFindings /
companionDiagnosticResults
/ results / genomicFindings /
(tombelem CDx
rendeltetésszer(
felhaszndldsahoz) / note

reportFindings /
companionDiagnosticResults
/ results / genomicFindings /
(tdbmbelem CDx
rendeltetésszerl
felhasznalasahoz) / variants /
(tombelem a varianshoz a
genomikai eredményben)

Dokumentumszam: 200008661 v06

Leiras

A CDx rendeltetésszerd
felhasznaldsahoz kapcsolédo
terapia.

A CDx terapia alkalmazasa (Javasolt
vagy Lasd a megjegyzést). A JSON
jelentésben ez a mez6 a CDx
rendeltetésszerl hasznalata esetén
jelenik meg, ha az eredmény nem
egyenlé az észlelttel.

Javallott — A kapcsolddé terapia
haszndlatra javallott.

Lasd a megjegyzést - Egy
megjegyzés leirja a terapia
alkalmazasat.

Egy opcionalis megjegyzést és a
varians részleteinek listajat
tartalmazza. A PDF-jelentésben a
varidnsadatok sorrendje megfelel az
Eszlelt variansok/biomarkerek
mezdében felsorolt varidnsok
sorrendjének. A variansok részletes
mezGinek listajat lasd a Tablazat: 11,
a Tablazat: 12, a Tablazat: 13 és a
Tablazat: 14.

A JSON jelentésben ezek a mezék
Uresek a CDx rendeltetésszer(
hasznalatanal, ha az eredmény nem
egyenl6 az észlelttel.
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Mez6 a PDF-

. i Mezé a JSON jelentésben
jelentésben

N/A reportFindings /
companionDiagnosticResults
/ results / genomicFindings /
(tdmbelem CDx
rendeltetésszer(
felhasznaldsahoz) /
detailedResult / result

Leiras

Kédolt érték a CDx rendeltetésszer(
felhasznaldasanak eredményére. A
lehetséges értékek a kdvetkezobk:
detected (észlelve) - A CDx
rendeltetésszerl hasznalata a minta
tumor tipusara vonatkozik, és a
mintaban a CDx rendeltetésszer
hasznalatahoz kapcsoldédo egy vagy
tobb varianst vagy biomarkert
észleltek.

notDetected (nincs észlelve) — A
CDx rendeltetésszer(i haszndlata a
minta tumortipusara vonatkozik, de
a mintaban nem észleltek a CDx
rendeltetésszerl hasznalatahoz
kapcsolddé varidansokat vagy
biomarkereket.
tumorTypeNonMatch (tumortipus
nem egyezik) — A CDx
rendeltetésszer(i haszndlata nem
vonatkozik a minta tumortipusara.
nucleicAcidNA (nukleinsav N/A) - A
minta nem tartalmazott a CDx
rendeltetésszerl hasznélatahoz
sziikséges DNS vagy RNS
konyvtarat.

qcFail—A CDx rendeltetésszer
hasznalatat nem értékelték QC hiba
miatt.
didNotCompleteAnalysis—Az
elemzés nem fejez6do6tt be
sikeresen a mintahoz.

negative (negativ) —Hely6rz6 érték
késbébbi hasznalatra.

* Egyéb azonositott modositasok és biomarkerek — Ez a rész az olyan észlelt variansokra vonatkozé
tumorprofilozasi informdacidkat tartalmazza, amelyek klinikai jelentéséggel bird bizonyitékkal

rendelkezé genomikai eredmények (2. szint) kategdridba, vagy TMB, MSI és lehetséges klinikai

Dokumentumszam: 200008661 v06
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jelentéséggel bird bizonyitékkal rendelkez6 genomikai eredmények (3. szint) kategdriaba vannak
sorolva. Az észlelt varidnsok szintjének meghatarozasaval kapcsolatban lasd: Variansok
tumorprofilozdsa a(z) 18. oldalon.

* Bizonyitott klinikai jelentéséggel biré genomikai eredmények (2. szint) - Ebben a szakaszban
minden egyes bejegyzés olyan genomikai eredmény, amely vagy egyetlen, klinikai jelentéséggel
bird varians vagy olyan variansok csoportja, amelyek egylittes észlelése klinikai jelent6séggel bir.
Ha nem észlel variansokat, a jelentés Nem észlelt variansok lizenetet jelenit meg.

Tablazat: 5 Bizonyitott klinikai jelentéséggel biré genomikai eredmények

Mez6 PDF-

) i Mezé a JSON jelentésben Leiras
jelentésben
Eszlelt reportFindings / otherFindings/ A genomikai eredmény részét képez6 észlelt
variansok genomicFindingsWith variansok listdja.
EvidenceOfClinicalSignificance  Kis varidnsok esetén magdaban foglalja a
/ results / genomicFindings / génszimbolum és fehérje valtozasat, a
(tdbmbelem genomikus transzkriptum valtozdsat vagy a genomikus
eredmény esetén) / variants valtozast a Human Genome Variation Society
(HGVS) formatumaban, pl. NRAS p.
(GInB1Arg).

A génamplifikaciok esetében tartalmazza a
génszimbolumot, amelyet az Erésités, pl.
ERBB2 Erésités kovet.

Egyesitéseknél tartalmazza mindkét
(GENCODE 19. kiadasbdl szarmazod) partner
gén szimbdlumait vagy nevét, a - vagy / jellel
elvalasztva. Ha - valasztja el egymastdl, a
jelentett génrendelés megfelel az atirt
orientacionak (5' - 3’). Ha / valasztjael, a
tajolast nem lehetett meghatarozni. Ha tébb
gén atfedésben van egy térésponttal, akkor
mindegyik pontosvesszdvel van felsorolva és
elvalasztva.

A splice-variansok esetében tartalmazza a
génszimbdlumot és az érintett exonokat
(adott esetben), pl. a MET Exon 14 kimaradt.

Dokumentumszam: 200008661 v06
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Mez6 PDF-

. i Mezé a JSON jelentésben
jelentésben

Részletek reportFindings / otherFindings /
genomicFindingsWith
EvidenceOfClinicalSignificance
/ results / genomicFindings /
(tdmbelem genomikus
eredmény esetén) / variants /
(tdbmbelem a varians esetén a

genomikai eredményben)

Leiras

A varians részleteinek listajat tartalmazza. A
PDF-jelentésben a variansadatok sorrendje
megfelel az Eszlelt variansok/biomarkerek
mezdben felsorolt varidansok sorrendjének. A
varians részletei mez6k listajaért lasd a Kis
varians részletei a jelentésben a(z) 38.
oldalon, Génampilifikacio részletei a
jelentésben a(z) 42. oldalon, a A fuzid
részletei a jelentésben a(z) 43. oldalon, és
Splice-variansok részletei a jelentésben a(z)
44. oldalon.

* Lehetséges klinikai jelent6séggel biré genomikai eredmények (3. szint) - Ebben a részben mind a

TMB-t, mind az MSI-t jelentik, ha a mintahoz tartozik szekvenalt DNS konyvtar. Ebben a részben
egymas bejegyzése egy genomikai eredmény, amely egy potencialis klinikai jelentéséggel bird

varians vagy olyan variansok csoportja, amelyek egylttes kimutatasa potencialis klinikai

jelent6séggel bir. Ha nem észlel varidnsokat, a jelentés Nem észlelt varidnsok lizenetet jelenit meg.

Téablazat: 6 Lehetséges klinikai jelentéséggel biré genomikai eredmények

Mezé a

PDF- Mezé a JSON jelentésben
jelentésben

TMB reportFindings /

otherFindings / biomarkers /
tumorMutationalBurden

Dokumentumszam: 200008661 v06

Leiras

A TMB a tumorsejtek altal hordozott becsiilt
szomatikus mutacidék szamanak mérése
megabazisonként a kédolasi régidban. A TMB
nem értékelhetéként kerlilt jelentésre
mindségellenérzési hiba miatt, vagy azért, mert
a minta DNS kényvtara nem kertilt
szekvenalasra.

A TMB mindig szerepel a potencialis klinikai

jelentéséggel biré genomikai eredményekben(3.

szint).
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Mez6 a
PDF-
jelentésben

MSI

Eszlelt
variansok

Mezé a JSON jelentésben

reportFindings /
otherFindings / biomarkers /
microsatellitelnstability

reportFindings /
otherFindings /
genomicFindingsWith
PotentialClinicalSignificance
/ results / genomicFindings /
(tdbmbelem genomikus
eredmeény esetén) / variants /
(6sszes tombelem) /
detectedVariantLabel

Dokumentumszam: 200008661 v06

Leiras

MSI statusz. A lehetséges értékek a kovetkez6k:
MSiI-stabil - mikroszatellita-stabil.
MSI-magas—mikroszatellita-instabilitds-magas.
Nem értékelhet6—- Az MSI statuszt nem lehetett
kiértékelni minéségellenérzési hiba miatt, vagy
azért, mert a minta DNS kényvtara nem kerdilt
szekvenalasra.

Az MSI mindig szerepel a potencialis klinikai
jelentéséggel biré genomikai eredményekben(3.
szint).

A genomikai eredmény részét képezé észlelt
variansok listdja.

Kis variansok esetén magaban foglalja a
génszimbdlum és fehérje valtozasat, a
transzkriptum valtozasat vagy a genomikus
valtozast a Human Genome Variation Society
(HGVS) formatumaban, pl. NRAS p.(GIn61Arg).
A génamplifikacidk esetében tartalmazza a
génszimbolumot, amelyet az Erésités, pl. ERBB2
Erésités kovet.

Egyesitéseknél tartalmazza mindkét (GENCODE
19. kiadasbdl szarmazd) partner gén
szimbdlumait vagy nevét, a - vagy / jellel
elvalasztva. Ha - valasztja el egymastdl, a
jelentett génrendelés megfelel az atirt
orientacidnak (5' - 3’). Ha / valasztja el, a tajolast
nem lehetett meghatarozni. Ha tébb gén
atfedésben van egy torésponttal, akkor
mindegyik pontosvesszével van felsorolva és
elvalasztva.

A splice-variansok esetében tartalmazza a
génszimbolumot és az érintett exonokat (adott
esetben), pl. a MET Exon 14 kimaradt.
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Mezé a
PDF- Mezé a JSON jelentésben
jelentésben

Részletek reportFindings /
otherFindings /
genomicFindingsWith
PotentialClinicalSignificance
/ results / genomicFindings /
(tdmbelem genomikus
eredmény esetén) / variants

Leiras

A varians részleteinek listajat tartalmazza. A
PDF-jelentésben a varidnsadatok sorrendje
megfelel az Eszlelt variansok/biomarkerek
mezG&ben felsorolt varidnsok sorrendjének. A
varians részletei mezok listajaért lasd a Kis
varians részletei a jelentésben a(z) 38. oldalon,
Génampilifikdcio részletei a jelentésben a(z) 42.
oldalon, a A fuzid részletei a jelentésben a(z) 43.
oldalon, és Splice-variansok részletei a
jelentésben a(z) 44. oldalon.

* Tarsdiagnosztikai minéségellenérzés — Ez a rész a CDx rendeltetésszer( hasznalatdhoz
kapcsolddé olyan genomikai pozicidkat sorolja fel, amelyek mélysége nem volt elegendd a
megbizhatd referenciaazonositdshoz. Csak azok a CDx rendeltetésszer( felhasznalasok keriilnek
felsorolasra, amelyek kis variansokat tartalmaznak, és amelyeket egy mintahoz értékeltek.

Tablazat: 7 Tarsdiagnosztikai QC

Mezé a

PDF- Mezé a JSON jelentésben
jelentésben

[Pozicid reportFindings /

lista] companionDiagnosticResults

/ qualityControl /
insufficientQuality / entries /
(tdbmbelem CDx
rendeltetésszer(
felhaszndldsahoz) / positions

Leiras

A kapcsoldédd CDx rendeltetésszer
hasznalathoz tartozé genomikai pozicidk listaja,
amely nem rendelkezik elegendd
lefedettséggel.

* Tarsdiagnosztikai kiértékelt rendeltetésszer(i hasznalatok — Ez a rész felsorolja az 6sszes
telepitett CDx rendeltetésszer( hasznalatot, és egy mez6 jelzi, hogy a CDx rendeltetésszeri
hasznalatat kiértékelték-e a mintanal. Ha a CDx rendeltetésszer(i hasznalatat nem értékelték, az

okot felsoroljak.

Dokumentumszam: 200008661 v06
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Tablazat: 8 Tarsdiagnosztikai kiértékelt rendeltetésszer(i felhasznalasok

Mez6 a PDF-
jelentésben

Tumor tipusa

Biomarkerek

Terédpia

Mez6 a JSON jelentésben

reportFindings /
companionDiagnosticResults
/ qualityControl /
intendedUsesEvaluated /
companionDiagnosticTable /
entries / (tombelem CDx
rendeltetésszerl
felhasznalasahoz) /
tumorType

reportFindings /
companionDiagnosticResults
/ qualityControl /
intendedUsesEvaluated /
companionDiagnosticTable /
entries / (tdombelem CDx
rendeltetésszerd
felhasznaldsahoz) /
biomarkers

reportFindings /
companionDiagnosticResults
/ qualityControl /
intendedUsesEvaluated /
companionDiagnosticTable /
entries / (tombelem CDx
rendeltetésszer(
felhasznalasahoz) / therapy

Dokumentumszam: 200008661 v06

Leiras

A Rendeltetésszer( felhasznalas cim(
nyilatkozatnak megfeleléen.

A Rendeltetésszeri felhasznalas cimd
nyilatkozatnak megfelelGen.

A Rendeltetésszer( felhasznalas cimU
nyilatkozatnak megfeleléen.
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Mez6 a PDF-
jelentésben

CDx
rendeltetésszeru
haszndlata
értékelve

Mezé a JSON jelentésben

reportFindings /
companionDiagnosticResults
/

qualityControl /
intendedUsesEvaluated /
companionDiagnosticTable /
entries /

(tdbmbelem CDx
rendeltetésszerl
felhasznaldsahoz) /
intendedUseEvaluated

Dokumentumszam: 200008661 v06

Leiras

Jelzi, hogy a CDx rendeltetésszer(
hasznalatat értékelték-e a mintanal
(Kiértékelve/Nincs kiértékelve).

A CDx rendeltetésszer( haszndlatanak
értékeléséhez meg kell felelnie a CDx
rendeltetésszerl haszndlatdhoz
kapcsolédé nukleinsav vagy
varians/biomarker tipus specifikus
mindségellenérzési kategodriainak.

A CDx kis variansok (SNV, MNV, Indel)
kimutatasahoz kapcsolddd
rendeltetésszerl hasznalata esetén a
DNS-t sorozatba kell allitani, és a
kovetkez6 mindségellenérzési
kategdriaknak kell megfelelniiik:

o Futtatds minéségellenérzése

o DNS kdnyvtar minéségellendrzése

» DNS kis varidans és TMB QC

A flzidk kimutatdsahoz kapcsolédé CDx
rendeltetésszerl felhasznalasok az RNS
szekvendlasat igénylik, és a kdvetkezé
mindségellendrzési kategoriak sikeresek:
o Futtatds minéségellenérzése

o RNS kényvtar minéségellenérzése

Az értékeléshez a minta tumortipusanak
egyenldnek kell lennie a Tarsdiagnosztikai
kiértékelt rendeltetésszerl felhasznalasok
tablazatban felsorolt tumortipus
altipusaval. Lasd: Tumortipus kivdlasztdsa
a(z) 6. oldalon.
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Mez6 a PDF- . . i L

. ) Mezé6 a JSON jelentésben Leiras

jelentésben

Megjegyzés reportFindings / Ha a CDx Rendeltetés szerinti felhasznalas
companionDiagnosticResults  kiértékelve mezdje Kiértékelve, és nincs
/ qualityControl / sziikség tovabbi megjegyzésekre, akkor
intendedUsesEvaluated / ez a mez8 egy minuszjelet jelenit meg.
companionDiagnosticTable/  Haa CDx Rendeltetés szerinti felhasznalas
entries / (tombelem CDx kiértékelve mezdje Kiértékelve, és tovabbi
rendeltetésszerl megjegyzések vannak a listahoz, akkor a

felhasznaldsahoz) / comment  kdvetkez6khoz hasonld megjegyzés
jelenhet meg. Példa:

o A CDx dllitdshoz kapcsolddo egyes
genomikai pozicidk lefedettsége
elégtelen volt. A részleteket lasd a
Tarsdiagnosztikai genomikai pozicidk
elégtelen lefedettségl kis varidnsok
kimutatasahoz cim( részben.

Ha a CDx Rendeltetés szerinti felhasznalas

kiértékelve mezdje Nincs kiértékelve,

akkor a kovetkezd megjegyzés jelenik
meg. Példak:

» A tumorminta tipusa nem felel meg a
CDx rendeltetésének megfelelé
tumortipusnak.

o CDx biomarkerhez kapcsolédd DNS
vagy RNS adatok nem allnak
rendelkezésre.

o A szlikséges mindségellendrzési
kategodria nem felelt meg.

* A tesztrdl, informatikai részletekrol, korlatozasokrol — Tartalmazza a tesztre vonatkozé altalanos
informaciodkat, valamint a korlatozasok listajat is.

Tablazat: 9 A tesztrél, informatikai részletekrél, korlatozasokrol
Mez6 a PDF- Mez6 a JSON

. . . , Leiras
jelentésben jelentésben
A tesztrél névjegy / leiras Teszt leirasa.
Informatika details / A jelentés részeinek rovid leirdsa és egyéb informatikai
részletei (alszakaszonként  adatok.
egy JSON érték)
Korlatozasok  korlatozasok / A vizsgalatok és jelentések korlatainak listaja.
leiras
Dokumentumszam: 200008661 v06 37
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*  TruSight Oncology Comprehensive (EU) Génpanel — A génpanellel kapcsolatos informaciokat
tartalmazza.

Tablazat: 10 TruSight Oncology Comprehensive (EU) génpanel

Mez6 a Mez6 a JSON
PDF- . ) Leiras
jelentésben Jelentesben

Génpanel genePanel / A panel részét képez6 gének listdja, beleértve egy
genelist/ labjegyzetet, amely jelzi, hogy mely varianstipusokat értékelik
genes ki a génekre. A kis varidnsokat minden génben azonositottak.
genePanel /
genelist/
gének /
variansok

* Részletek a jelentésben — A kis variansokra, génamplifikacidkra, fuzids variansokra és splice-
variansokra vonatkozo informaciokat tartalmaz.

Tablazat: 11 Kis varidns részletei a jelentésben

JSON jelentés mezdje
(relativ utvonal JSON- Leiras
objektum variansaban)

Mezé6 PDF-
jelentésben

Tipus tipus / érték A varians részletes tipusa. A kis variansok
lehetséges értékei a kdvetkezok:
SNV—egynukleotidos varians.
Inszercié—Legfeljebb 25 bp nukleotid
hozzaadasa.

Delécio—Legfeljebb 25 bp nukleotid
eltavolitasa.

MNV—t6bbnukleotidos varians, amely két vagy
harom nukleotid azonos szamu nukleotiddal vald
helyettesitése.

Indel — Egy vagy tdbb nukleotid egy vagy tébb
nukleotidra cserélve, és nem SNV vagy MNV.
Ezt gyakran nevezik delineknek.

VAF additionallnfo / (tombelem  Varidnsallél- gyakorisag (szazalékban).
cimke értékkel = “VAF") /
value

Kovetkezmény  additionallnfo / (tdmbelem Varidns kdvetkezmény a Sequence Ontologytol.
cimke értékkel =
~.Consequence”) / value

Dokumentumszam: 200008661 v06
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Mezé6 PDF-
jelentésben

Fehérje
valtozasa

Nukleotid
valtozasa

Genomikai
pozicio

Referencia allél

Alternativ allél

N/A

N/A

N/A

N/A

N/A

JSON jelentés mezdje
(relativ utvonal JSON-
objektum variansaban)

additionallnfo / (tdmbelem
cimke értékkel = ,Protein
Change”) / value

additionallnfo / (tombelem
cimke értékkel =
.Nucleotide Change”) /
value

additionallnfo / (tombelem
cimke értékkel =
,Genomic Position”) /
value

additionallnfo / (tombelem
cimke értékkel =
,Reference Allele”) / value

additionallnfo / (tombelem
cimke értékkel =
,Alternate Allele”) / value

cosmiclds

detailedSmallVariantData
/ vefChromosome

detailedSmallVariantData
/ vefPosition

detailedSmallVariantData
/ vcfRefAllele

detailedSmallVariantData
[/ vefVariantFrequency

Dokumentumszam: 200008661 v06

Leiras

A HGVS ndmenklaturaban a fehérjeszekvencia
valtozasa, szlikség szerint.

A kédolasi DNS referenciaszekvencia (RefSeq
transzkriptum) médositdsa a HGVS
nomenklaturaban. Ha a varians nem befolyasolja
a transzkriptumot, akkor a HGVS
némenklaturaban a genomikai
referenciaszekvenciaban bekovetkezett
valtozast is tartalmazza.

Genomikai pozicié (hg19) kromoszéma:pozicid
formatumban. A referenciaallél els6 bazisanak
pozicidjara vonatkozik.

Referencia allél.

Alternativ allél.

A varidnshoz kapcsolédé genomikaimutacio-
azonositok listaja a Szomatikus mutaciok a
rakban (COSMIC) adatbazisbdl, sziikség szerint.

Kromoszdéma.

Genomikai pozicié (hg19). Az els6 bazisnak a
referenciaallélban elfoglalt pozicidjara
vonatkozik (detailedSmallVariantData /
referenceAllele mezé).

A referencia allél.

Varians allélgyakorisag
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Mezé6 PDF-
jelentésben

N/A

N/A

N/A

N/A

N/A

N/A

N/A

N/A

N/A

JSON jelentés mezdje
(relativ utvonal JSON-
objektum variansaban)

detailedSmallVariantData
/ annotation / transcripts

detailedSmallVariantData
/ annotation / transcripts /
(elsé tobmbelem) /
transcript

detailedSmallVariantData
/ annotation / transcripts /
(els6 tombelem) / source

detailedSmallVariantData
/ annotation / transcripts /
(els6 tombelem) / bioType

detailedSmallVariantData
/ annotation / transcripts /
(els6 tombelem) /
aminoAcids

detailedSmallVariantData
/ annotation / transcripts /
(elsé tobmbelem) /
cdnaPos

detailedSmallVariantData
/ annotation / transcripts /
(els6 tombelem) / codons

detailedSmallVariantData
/ annotation / transcripts /
(elsé tdbmbelem) / cdsPos

detailedSmallVariantData
/ annotation / transcripts /
(elsé tbmbelem) / exons

Dokumentumszam: 200008661 v06

Leiras

Részletes transzkriptumszintli megjegyzések
egy transzkriptumhoz (adott esetben). Csak
egyetlen elényben részesitett transzkriptet
tartalmaz.

Transzkriptumazonosito.

Transzkriptum forrdsa (példaul RefSeq).

A transzkriptum Ensembl biotipus osztalyozasa.

Az aminosavak valtozasa, adott esetben (pl.
G/D).

cDNS pozicié.

A kodonszekvencia médositasa (pl. gGt/gAt),
adott esetben.

Kddolasi szekvencia pozicidja, szlikség szerint.

A varians altal érintett exonok és a teljes
exonszam , adott esetben. Példaul a 4-6/7 azt
jelzi, hogy a 4., 5. és 6. exon érintett, ésez a
transzkriptum 6sszesen 7 exont tartalmaz.
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Mezé6 PDF-
jelentésben

N/A

N/A

N/A

N/A

N/A

N/A

N/A

JSON jelentés mezdje
(relativ utvonal JSON-
objektum variansaban)

detailedSmallVariantData
/ annotation / transcripts /
(elsé tdbmbelem) / introns

detailedSmallVariantData
/ annotation / transcripts /
(els6é tombelem) / geneld

detailedSmallVariantData
/ annotation / transcripts /
(els6 témbelem) / hgnc

detailedSmallVariantData
/ annotation / transcripts /
(elsé tobmbelem) /
conseqguence

detailedSmallVariantData
/ annotation / transcripts /
(els6 tombelem) / hgvsc

detailedSmallVariantData
/ annotacio /
transzkriptumok / (elsé
tdmbelem) / hgvsp

detailedSmallVariantData
/ annotation / transcripts /
(els6 tombelem) /
isCanonical

Dokumentumszam: 200008661 v06

Leiras

A varians altal érintett intronok, sziikség szerint.

Nemzeti Biotechnoldgiai Informacids Kézpont
(NCBI) génazonositdja.

HUGO gén nédmenklatura bizottsag (HGNC)
génszimbdlum.

Varidns kévetkezmények tdmbje a Sequence
Ontology-tdl.

A kédolasi DNS referenciaszekvencia (RefSeq
transzkriptum) modositasa a HGVS
nomenklaturaban, adott esetben.

A HGVS ndémenklaturdban a fehérjeszekvenciara
valo valtozas, sziikség szerint.

Igaz értéket mutat, ha ez a transzkript a gén
kanonikus transzkriptjének minésiil, egyébként
hamis. Egy gén kanonikus transzkriptuma a
kovetkezéképpen hatarozhaté meg:

Csak NM és NR transzkriptumokat tartalmaz.
Egy gén transzkriptjei a kdvetkezd sorrendben
vannak rendezve:

» Alokusz referencia genomikai (LRG) adatok a
nem LRG adatok elé kertilnek.

e Csokkené CDS hossz.

» Csokken6 transzkriptumhossz.

e Hozzaférési szam.

Ezzel arendezéssel az elsé transzkriptum
kanonikusnak tekinthetd.
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Mezé6 PDF-
jelentésben

N/A

N/A

Téblazat: 12 Génamplifikacié részletei a jelentésben

Mezé a PDF-
jelentésben

Tipus

Hajtogatddas
valtozasa

N/A

N/A

N/A

N/A

N/A

JSON jelentés mezdje
(relativ utvonal JSON-
objektum variansaban)

detailedSmallVariantData
/ annotation / transcripts /
(els6 tombelem) /
proteinld

detailedSmallVariantData
/ annotation / transcripts /
(elsé tobmbelem) /
proteinPos

JSON jelentés mezdje (relativ
utvonal JSON-objektum
variansaban)

tipus / érték

detailedCopyNumberVariantData
/ foldChange

detailedCopyNumberVariantData
/ copyNumberType

detailedCopyNumberVariantData
/ gene

detailedCopyNumberVariantData
/ chromosome

detailedCopyNumberVariantData
[ startPosition

detailedCopyNumberVariantData
/ endPosition

Dokumentumszam: 200008661 v06

Leiras

Fehérje azonosito.

Fehérjepozicid.

Leiras

A varians részletes tipusa. A
génamplifikaciok lehetséges értékei a
kovetkezdk:

CNV - Képiaszam-varians (a jelentésben
csak a génamplifikacidok vannak
felsorolva).

A minta normalizalt leolvasasi
mélységének atfedettségi valtozasa a
diploid genomok normalizalt leolvasasi
mélységéhez képest.

Az érték <DUP> az 6sszes
génamplifikaciora.

Gén- szimbolum.

A gén kromoszomaja .

A gén kezdépozicidja (hg19).

A gén végpozicidja (hg19).
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A Tablazat: 13 szerepl6 feliratok (pozicionalasi informaciok, kovetkezmények stb.) olyan varidansokon
alapulnak, amelyek a kdvetkez6 generacids szekvenalasi normaknak megfeleléen a genomhoz vannak
igazitva. E szabaly aldl az egyik kivétel, hogy a HGVS jeldlés a HGVS szabvany szerinti megfeleld
referencia szekvencidhoz van igazitva. Amikor az inszercidk és delécidk alacsony komplexitasu
genomikai régiokban torténnek, a bal oldali és a jobb oldali abrazolasok kilonbdzé helyekre utalhatnak.

Tablazat: 13 A fuzio részletei a jelentésben

Mez6 a PDF-
jelentésben

Tipus

1. téréspont

2. toréspont

Fuziét
alatamaszto
leolvasasok

N/A

N/A

N/A

N/A

N/A

JSON jelentés mezéje
(relativ utvonal JSON-
objektum variansaban)

type / value

additionallnfo / (tdmbelem
cimke értékkel =
.Breakpoint 1)

additionallnfo / (tombelem
cimke értékkel =
.Breakpoint 2”)

additionallnfo / (tombelem
cimke értékkel = ,Fusion
Supporting Reads”)

detailedGeneFusionData /
fusionDirectionalityKnown
AndIndiciatedByGeneQOrder

detailedGeneFusionData /
fusionSupportingReads

detailedGeneFusionData /
partner1/gene

detailedGeneFusionData /
partner1/chromosome

detailedGeneFusionData /
partner1/ position

Dokumentumszam: 200008661 v06

Leiras

A varians részletes tipusa. A fuzidk lehetséges
értékei a kdvetkezdk:

Fazié

Megfigyelt fuzids 1. téréspont az RNS-ben.
Kromdszdéma:pozicié formatuma (hg19).

Medgfigyelt fuzids 2. toréspont az RNS-ben.
Kromdszdéma:pozicié formatuma (hg19).

A fuziét alatéamaszto leolvasasok szama.

Akkor jelenik meg igazként, ha a gén/téréspont
sorrend megfelel az atirt tajolasnak (5’ - 3').
Hamisan jelenik meg, ha a tajolast nem lehetett
meghatarozni.

A fuziét alatamaszto leolvasasok szama .

Az 1. torésponttal atfedésben lévé gének
szimbdlumai vagy neve (a GENCODE 19.
kiadasabdl). Az azonos térésponton atfedd tobb
gént pontosvesszdék hataroljak.

Az 1. téréspont kromoszéma.

Az 1. toréspont pozicidja (hg19).
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Mezé6 a PDF-
jelentésben

N/A

N/A

N/A

JSON jelentés mezéje
(relativ utvonal JSON-
objektum variansaban)

Leiras

detailedGeneFusionData /
partner2 / gene

A 2. torésponttal atfedésben lévé gének
szimbolumai vagy neve (a GENCODE 19.
kiadasabdl). Az azonos térésponton atfedd tébb
gént pontosvesszdk hataroljak.

detailedGeneFusionData /
partner1/ chromosome

Az 1. téréspont kromoszéma.

detailedGeneFusionData /
partner1/ position

Az 1. toréspont pozicidja (hg19).

Tablazat: 14 Splice-varidansok részletei a jelentésben

Mezé6 a PDF-
jelentésben

Tipus

Erintett exonok

Erintett
intronok

Transzkriptum

Toréspont
kezdete

Toréspont
vége

Splice-t
alatéamaszto
leolvaséasok

JSON jelentés mezéje
(relativ utvonal JSON-
objektum variansaban)

Leiras
type / value A varidns részletes tipusa. A fuzidk
lehetséges értékei a kdvetkezok:
Splice-varians

additionallnfo / (tdmbelem
cimke értékkel = ,Affected
Exons”)

A splice-varians altal érintett exonok, adott

és 6. exon érintett.

additionallnfo / (tdmbelem
cimke értékkel = , Affected
Introns”)

A splice-varians altal érintett intronok,
sziikség szerint. Példaul a 3 azt jelzi, hogy a
3. intron érintett.

additionallnfo / (tdmbelem
cimke értékkel =, Transcript”)

Transzkriptum- azonositoé (RefSeq).

esetben. Példaul a 4-6. azt jelzi, hogy a 4., 5.

additionallnfo / (tdmbelem
cimke értékkel = ,Breakpoint
Start”)

additionallnfo / (tdmbelem
cimke értékkel =, Breakpoint
End”)

additionallnfo / (tombelem
cimke értékkel =, Splice
Supporting Reads”)

Dokumentumszam: 200008661 v06

Megfigyelt splice-varians téréspont kezdete
az RNS-ben. Kromdszéma:pozicid
formatuma (hg19).

Megfigyelt splice-varians téréspont vége az
RNS-ben. Kromdszdéma:pozicié formatuma
(hg19).

A splice-t aldtdmasztd leolvasdsok szama .
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Mezé6 a PDF-
jelentésben

N/A

N/A

N/A

N/A

N/A

N/A

N/A

N/A

N/A

N/A

JSON jelentés mezdéje
(relativ utvonal JSON-
objektum variansaban)

detailedSpliceVariantData /
breakPointStartChromosome

detailedSpliceVariantData /
breakPointStartPosition

detailedSpliceVariantData /
breakPointEndChromosome

detailedSpliceVariantData /
breakPointEndPosition

detailedSpliceVariantData /
spliceSupportingReads

detailedSpliceVariantData /
annotation / source

detailedSpliceVariantData /
annotation / gene

detailedSpliceVariantData /
annotation / affectedExons

detailedSpliceVariantData /
annotation / affectedIntrons

detailedSpliceVariantData /
annotation / transcript

Dokumentumszam: 200008661 v06

Leiras

A toréspont kezdetének kromoszomaja.

A toréspont kezdépozicidja (hg19).

A toréspont végének kromoszémadja.

A toréspont végének helyzete (hg19).

A splice-t alatamasztd leolvasasok szama .

Transzkriptum forrasa (példaul RefSeq).

Gén- szimbdlum.

A splice-varians altal érintett exonok és a
teljes exonszam, adott esetben. Példaul a 4-
6/7 azt jelzi, hogy a 4., 5. és 6. exon érintett,
és ez a transzkriptum 6sszesen 7 exont
tartalmaz.

A splice-varians altal érintett intronok és a
teljes intronszam, adott esetben. Példaul a
3/6 azt jelzi, hogy a 3. intron érintett, és ez a
transzkriptum 6sszesen 6 intront tartalmaz.

Transzkriptum- azonosito.
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Mintalap

Fajl neve: SampleSheet.csv

Minden elemzésnél a TSO Comprehensive (EU) elemzési modul vessz6vel elvalasztott mintalapot
(sampleSheet.csv) hoz létre. Ez a fajl a futtatds beallitdsa soran a szoftvernek atadott mintaadatokat
tartalmaz. A mintalapok egy fejlécet tartalmaznak, ahol a futtatassal kapcsolatos informacidk talalhatdk,
valamint tobb leird sort az egy-egy adott dramlasi celldban feldolgozott minta konyvtarakrdl
(mintakonyvtaranként egy adatsor).

/N FIGYELEM!

A mintalapfajl médositasa nemkivanatos hatdsokat okoz a folyamat utén, beleértve a
helytelen eredményeket vagy az elemzés sikertelenségét.

Tablazat: 15 Mintalap részletei
Oszlop neve Leiras

Sample_ID Mintaazonosit6é -DNsS toldattal a DNS-kényvtarak esetében vagy -RNS
toldattal az RNS-kdnyvtarak esetében.

I7_Index_ID i7 index neve. A mintalap indexazonositéjanak a futtatas beallitasa
soran megadott indexazonositéhoz vald hozzarendelésével
kapcsolatos részletekért [asd: lllumina adapterszekvenciak
(dokumentumszam: 1000000002694).

index i7 indexszekvencia.

I5_Index_ID i5 index neve. A mintalap indexazonositéjanak a futtatas beallitasa
soran megadott indexazonositéhoz vald hozzarendelésével
kapcsolatos részletekért [asd: lllumina adapterszekvenciak
(dokumentumszam: 1000000002694).

index2 i5 indexszekvencia.
Sample_Type DNS vagy RNS.
Pair_ID Mintaazonositd (ugyanazt az azonositét hasznaljak egy DNS

konyvtarhoz és RNS kényvtarhoz ugyanabbdl a mintabdl).

Sample_Description Minta leirasa.

Tumor_Type Tumortipus betegmintakhoz. Kontroll tipusa a kontrollokhoz.
Nem Nem (férfi, né vagy ismeretlen).
Dokumentumszam: 200008661 v06 46
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Kontroll kimeneti jelentés

Fajl neve: ControlOutput.tsv

A kontrollkimeneti jelentés egy tabulatorral elvalasztott fajl, amely a futtatasban szereplé kontrollok

min&ségellendrzési informacidit tartalmazza. A TSO Comprehensive (EU) elemzési modul nem
érvényteleniti automatikusan a betegmintakat a kontrollminta eredményei alapjan.

Lasd a(z) TruSight Oncology Comprehensive (EU) termékismertetd (dokumentumszém: 200007789)

dokumentumot a futtatas érvényességével és a betegminta érvényességével kapcsolatban, a
kontrollok eredményei alapjan.

A vezérlékimeneti jelentés a kovetkezd részeket és a hozzajuk tartozé mezdket tartalmazza (a futtatasi
azonositd az elsé szakasz el6tt szerepel):

* Kontrolltipusok—Informacidkat tartalmaz a futtatasban szereplé minden egyes kontrollrél.

Tablazat: 16 Kontroll tipusai

Mez6

Kontroll tipusa

Sample_ID
AnalysisComplete

Osszesitett
eredmény
Erzékenységi
érték

Erzékenységi
kiiszobérték

Leiras

A kontroll kontrolltipusa. A lehetséges értékek a kdvetkezék:
o DNS kilsé kontroll

DNSminta nélkiili kontroll

o DNS kilsé kontroll

o RNS minta nélkdli kontroll

A kontroll mintaazonositdja. Az érték (Nem futtatds), ha ez a kontrolltipus
nem szerepelt a futtatasban.

Annak jelzése, hogy az elemzés befejez6dott-e ennél a kontrollnal.
Lehetséges értékek: IGAZ, HAMIS, nem alkalmazhatd.

A kontroll minéségellendrzési eredménye. Lehetséges értékek: SIKERES,
SIKERTELEN, N/A.

A kontroll szamitott érzékenységi értéke. Az észlelt kontrollvaridnsok
aranyat mutatja a kontrollban varhatdé kontrollvariansok teljes szamaval.
Csak a kdvetkezé kontrolltipusokra vonatkozik:

» DNS klsé kontroll

o DNS kiilsé kontroll

A kontroll SIKERES min&ségellenérzési eredményéhez sziikséges
minimalis érzékenységi érték. Csak a kovetkezd kontrolltipusokra
vonatkozik:

o DNS kilsé kontroll

o DNS kilsé kontroll

* Elemzés részletei—Az elemzésre vonatkozd informaciokat tartalmazza.

Dokumentumszam: 200008661 v06
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Tablazat: 17 Elemzés részletei

Mez6

Jelentés
datuma

Jelentés
idépontja
Modul verzidja
Csbévezeték
verzidja
Igénycsomag
verzié

Leiras

A kontrolljelentés Iétrehozasanak datuma.

A kontrolljelentés |étrehozasanak id6pontja.

A TSO Comprehensive (EU) elemzési modul verzidja.

Az elemzési folyamat/munkafolyamat verzidja.

Az TSO Comprehensive (EU) elemzési modul programmal telepitett
kovetelménycsomag verzidja.

* Szekvenalasi futtatas részletei—A szekvenalasi futtatasra vonatkozo informacidkat tartalmazza.

Tablazat: 18 Szekvenalasi futtatas részletei

Mezé
Futtatas neve

Futtatas datuma

Leiras
A szekvenalasi futtatas neve.

A szekvenalasi futtatas datuma.

Készlilékazonositd A szekvenalasi mlszerhez tarsitott egyedi azonosito.

Készlilékvezérld szoftver A futtatdshoz hasznalt NextSeq Control Software (NCS) verzid.

verzidja
Mdszer tipusa

RTA verzidja

A szekvenalasi mlszer tipusa.

A szekvendlasi futtatdshoz hasznalt Real-Time Analysis (RTA)
szoftververzidja.

Reagenspatron tételszama A futtatdashoz hasznalt reagenspatron tételszama.

* Elemzési allapot—Informacidkat tartalmaz arrdl, hogy az egyes kontrollok elemzése befejez6dott-
e, és hogy a mintak szoftverhiba miatt sikertelenek-e.

Tablazat: 19 Elemzés allapota

Mez6

Sample_ID

COMPLETED_
ALL_STEPS

Leiras
A kontroll mintaazonositdja. Az érték (Nem futtatas) a futtatdsban nem

szerepl6 kontrolltipusok esetén.

Jelzi, hogy a kontroll elvégezte-e az elemzés Osszes |épését. Lehetséges
értékek: IGAZ, HAMIS, N/A. Ha az érték HAMIS, tovabbi informacidkért
forduljon az lllumina mdszaki ligyfélszolgalatahoz.

Dokumentumszam: 200008661 v06
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Mez6

FAILED_STEPS

STEPS_NOT_
EXECUTED

Leiras
Szoftverhiba miatti sikertelen elemzési lépések listaja. Tovabbi informacidkért

Iépjen kapcsolatba az lllumina miszaki GUgyfélszolgalataval, ha barmilyen 1épés
szerepel itt.

Szoftverhiba miatt nem végrehaijtott elemzési lépések listaja. Tovabbi
informaciokért 1épjen kapcsolatba az lllumina mlszaki tigyfélszolgalataval, ha
barmilyen lIépés szerepel itt.

* Kis variansok igazsagtablazat eredményei - Olyan informacidkat tartalmaz, amelyek alapjan a DNS
kiils6 kontrollban [évé DNS kis varidansokat mutattak ki vagy nem mutattak ki (kontrollvaridnsonként
egy sor). Az N/A értékek felsorolasra kerlilnek, ha a DNS kiilsé kontroll nem szerepelt a szekvenalasi

futtatasban.

Tébladzat: 20 Kis variansok igazsagtablazatanak eredményei

Mez6

Kimutatas
eredménye

HGNC gén
neve

Kromoszoma
Elhelyezkedés
Referencia allél

Alternativ allél

Leiras
Jelzi, hogy a kontroll DNS kis variansat detektaltak-e a kontrollban.
Lehetséges értékek: IGAZ, HAMIS, N/A.

A kontroll DNS kis variansahoz tarsitott HUGO gén ndmenklatura bizottsag
(HGNC) génszimbdlum.

A kontroll DNS kis varidansanak kromoszéma.
A kontroll DNS kis variansanak pozicidja (hg19).
A kontroll DNS kis variansanak referencia allélja.

A kontroll DNS kis varidnsanak alternativaja/alternativ allélja.

* Splice-variansok igazsagtablazat eredményei - Informacidkat tartalmaz arrél, hogy mely kontroll
RNS splice-variansokat mutattak ki az RNS kiilsé kontrollban vagy nem mutattak ki
(kontrollvariansonként egy sor). Az N/A értékek felsorolasra keriilnek, ha az RNS kiilsé kontroll nem
szerepelt a szekvenalasi futtatasban.

Tablazat: 21 A splice-variansok igazsagtablazatanak eredményei

Mez6

Kimutatas
eredménye

HGNC gén neve

1. toréspont

2. toréspont

Leiras

Jelzi, hogy a kontroll RNS splice-variansat kimutattak-e a kontrollmintaban.
Lehetséges értékek: IGAZ, HAMIS, N/A.

A kontroll RNS splice-variansahoz tarsitott HGNC génszimbdlum .

A kontroll RNS splice-varians elsé toréspontjanak kromoszéma és pozicidja
(hg19).

A kontroll RNS splice-varians masodik toréspontjanak kromoszdéma és
pozicidja (hg19).

Dokumentumszam: 200008661 v06 49

IN VITRO DIAGNOSZTIKAI HASZNALATRA. CSAK EXPORTALASI CELOKRA.



Local Run Manager TruSight Oncology Comprehensive (EU) elemzési modul Munkafolyamat Utmutaté

* Fuzidk igazsagtablazat eredményei — Informacidkat tartalmaz arrél, hogy mely kontroll RNS fuzid-
variansokat mutattak ki az RNS kiilsé kontrollban vagy nem mutattak ki (kontrollvariansonként egy
sor). Az N/A értékek felsoroldsra kerlinek, ha az RNS kiilsé kontroll nem szerepelt a szekvenalasi
futtatasban.

Tablazat: 22 A fuziok igazsagtablazatanak eredményei
Mezé6 Leiras

Kimutatas Jelzi, hogy a kontroll RNS fuzié-varidnsat kimutattéak-e a kontrollban.
eredménye Lehetséges értékek: IGAZ, HAMIS, N/A.

HGNC gén A kontroll RNS fuzids varians elsé toréspontjahoz tarsitott HGNC
neve 1 génszimbolum .

HGNC gén A kontroll RNS fuzids varians masodik toréspontjahoz tarsitott HGNC
neve 2 génszimbdlum .

* DNS NTC konyvtar QC mérészamok—A DNS minta nélkiili kontrollhoz értékelt minéségellendrzési
mérészamra vonatkozé informacidkat tartalmazza. A SIKERES allapot azt jelzi, hogy a mérészam
értéke az alsé specifikacios hatarértéken (LSL) és a felsé specifikacids hatarértéken (USL) beldil
van. A SIKERTELEN allapot azt jelzi, hogy a mérészam értéke kiviil esik az LSL vagy USL
tartomanyon. Az N/A értékek felsoroldsra keriilnek, ha a DNS minta nélkiili kontroll nem szerepelt a
szekvenalasi futtatasban.

Tablazat: 23 DNS NTC konyvtar QC mérészamok

Mérészam Leiras Egységek Mindsegi
ehee kiszobérték
MEDIAN_EXON_COVERAGE Median exonfragmentum- Szam <8
lefedés az 6sszes
exonalapon.

* RNS NTC konyvtar QC mér6szamok—Az RNS minta nélkili kontrollhoz értékelt minéség-
ellen6rzési mérészamra vonatkozd informdcidkat tartalmazza. A SIKERES allapot azt jelzi, hogy a
mérészam értéke az also specifikacios hatarértéken (LSL) és a felsé specifikacids hatarértéken
(USL) beliil van. A SIKERTELEN &llapot azt jelzi, hogy a mérészam értéke kiviil esik az LSL vagy USL
tartomanyon. Az N/A értékek felsorolasra kerlilnek, ha az RNS minta nélkiili kontroll nem szerepelt a
szekvenalasi futtatasban.
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Tablazat: 24 RNS NTC konyvtar QC mérészamok
Mérészam Leiras

GENE_ABOVE_MEDIAN_CUTOFF Azon gének szama,
amelyeknél az egyes
génekre mért 6sszes
|6kuszban a median

dedupedalt leolvasasi

mélység > 20.

Mutatok kimenet

Fajl neve: MetricsOutput.tsv

Egységek

Szam

Mindségi
kliszobérték

<1

A mérészamok kimenete egy tabulatorral tagolt fajl, amely min6ségellenérzési informacidkat nyujt a

futtatasban szerepld betegmintakhoz.

A mérészamok kimeneti fajlja a kdvetkez6 részeket és a hozzajuk tartozé mezdéket tartalmazza:

*  Fejléc—Altalanos informéacidkat tartalmaz a fajlrdl és a futtatasrol.

Tablazat: 25 Mutatok kimeneti fajl fejléc

Mezé Leiras

Kimenet datuma A féjl Iétrehozasanak datuma.

Kimenetiidd A fajl Iétrehozasdnak idépontja.

Munkafolyamat- Az elemzési folyamat/munkafolyamat verzidja.
verzio

Modul verzidja A TSO Comprehensive (EU) elemzési modul verzidja.
Futtatasi azonosité A szekvenalasi futtatas azonositodja.

Futtatas neve A szekvendlasi futtatas neve.

* QC futtatds mér6szamok—A szekvendlasi futtatas minéségellenérzési informacidit tartalmazza. Ez
arész a futtatas mindségellenérzési allapotanak felel meg a(z) TSO Comprehensive (EU)
jelentésben, és min6ségellenérzési mérészamonként egy sort tartalmaz, amely hozzajarul a futtatas
mindségellendrzési allapotahoz. Az ebben a szakaszban szerepl6 6sszes QC mérészamnak meg
kell felelnie ahhoz, hogy a QC futtatasa sikeres legyen. Az elemzés részleteit lasd: Futtatas
mindségellendrzése a(z) 8. oldalon. A mérészamok leirasat és kiliszobértékeit Iasd:

Mindségellenérzési mérészdamok a(z) 66. oldalon.
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Tablazat: 26 Futtatas minéségellenérzési mérészamok

Oszlop

Metrikus (UOM)

LSL

UsL

Erték
SIKERES/SIKERTELEN

Leiras

QC mérészam neve és mértékegysége.
Alsé specifikacios hatarérték (beleértve).
Fels6 specifikacios hatarérték (beleértve).
QC metrikus érték.

Jelzi, hogy a minta megfelelt-e vagy sem a minéségellenérzési
mérdészamon. Lehetséges értékek: SIKERES, SIKERTELEN vagy N/A.

* Elemzési allapot - Informacidkat tartalmaz arrdl, hogy az egyes kontrolimintak elemzése
befejez6dott-e, és hogy a minték szoftverhiba miatt sikertelenek-e. Ebben a részben minden oszlop
egy betegmintanak felel meg (a mintaazonosité az oszlop nevére szolgal).

Tablazat: 27 Elemzés allapota

Mez6

COMPLETED_ALL_
STEPS

FAILED_STEPS

STEPS_NOT_
EXECUTED

Leiras
Jelzi, hogy a minta teljesitette-e az elemzés 6sszes |épését.

Lehetséges értékek: IGAZ, HAMIS. Ha az érték HAMIS, tovabbi
informaciokért forduljon az lllumina m{iszaki tdmogatasahoz.

Szoftverhiba miatti sikertelen elemzési [épések listdja. Tovabbi
informaciokért 1épjen kapcsolatba az lllumina mdlszaki
tgyfélszolgalataval, ha barmilyen 1épés szerepel itt.

Szoftverhiba miatt nem végrehajtott elemzési Iépések listaja. Tovabbi
informaciokért 1épjen kapcsolatba az lllumina mdlszaki
Ugyfélszolgalataval, ha barmilyen |épés szerepel itt.

* QC mérészamok szakasz a betegmintakhoz—A betegmintakhoz hasznalt minden egyes
min&ségellenérzéshez tartozik egy szakasz. Az aladbbi téblazat azt mutatja be, hogy a(z) TSO
Comprehensive (EU) jelentésben szereplé minéségellenérzési allapot melyik szakasznak felel meg.
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Tablazat: 28 Mindségellenérzési mérészamok szakaszai betegmintakhoz

Szakasz

DNS konyvtar QC
mérészamok

DNS konyvtar QC
mérészamok kis
variansu
azonositashoz és
TMB-hez

DNS konyvtar QC
mérészamok
MSI-hez

DNS koényvtar QC
mérészamok
CNV-hez

Leiras

A DNS-mintakdnyvtarakban érvényességi
kritériumként hasznalt QC-mutatok.

Az elemzés részleteit lasd: Mindségellendrzés
DNS mintakényvtarakhoz a(z) 13. oldalon. A
mérészamok leirasat és kiiszobértékeit lasd:
Mindségellendrzési mérészamok a(z) 66. oldalon.

A DNS Solid-FFPE mintakényvtarban kis
variansokhoz és TMB-hez érvényességi
kritériumként hasznalt minéségellenérzési
mérészamok.

Az elemzés részleteit lasd: Minéségellendrzés
DNS mintakényvtdrakhoz a(z) 13. oldalon. A
meérészamok leirasat és kiiszobértékeit lasd:
Mindségellenérzési mérészamok a(z) 66. oldalon .

Min&ségellenérzési mérészamok: a DNS Solid-
FFPE mintakonyvtarban MSI-hez érvényességi
kritériumként felhasznalva.

Az elemzés részleteit lasd: Mindségellendrzés
DNS mintakényvtdrakhoz a(z) 13. oldalon. A
mérészamok leirasat és kiiszobértékeit lasd:
Mindségellendrzési mérészamok a(z) 66. oldalon.

A DNS Solid-FFPE mintakényvtarban a
génamplifikaciok érvényességi kritériumaként
hasznalt mindségellen6rzési mérészamok.

Az elemzés részleteit lasd: Mindségellendrzés
DNS mintakényvtdrakhoz a(z) 13. oldalon. A
mérészamok leirasat és kiiszobértékeit lasd:
Mindségellendrzési mérészamok a(z) 66. oldalon.
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Megfelel6
mindségellendrzési
Szakasz Leiras kategoéria a(z) TSO
Comprehensive (EU)
jelentésben

DNS kibdvitett A DNS kibdvitett mér6szamok csak tajékoztatd N/A
mérészamok jellegliek, és nem jelzik kdzvetleniil a DNS-
kényvtarak minéségét.
Az elemzés részleteit lasd a Mindségellendrzés
DNS mintakényvtdrakhoz a(z) 13. oldalon. A
mérészamok leirdsat lasd az DNS kibdvitett
meéerdszamok a(z) 71. oldalon cimd részben.

RNS kényvtar QC Az RNS-mintakonyvtarakban érvényességi RNS koényvtar
mérészamok kritériumként hasznalt QC-mutatdk. min&ségellenérzése
Az elemzés részleteit |lasd: Minéségellendérzés RNS
mintakényvtadrakhoz a(z) 16. oldalon. A
meérdszamok leirasat és kiiszdbértékeit lasd:
Mindségellenérzési mérészdmok a(z) 66. oldalon.

RNS kibé&vitett Az RNS kibévitett mérészamok csak tajékoztatd N/A
mérészamok jellegliek, és nem jelzik kdzvetleniil az RNS-

konyvtarak min6ségét.

Az elemzés részleteit lasd az Minéségellendrzés

RNS mintakdnyvtarakhoz a(z) 16. oldalon. A

mérdszamok leirasat és kliszobértékeit lasd az

RNS kiterjesztett mérészamok a(z) 72. oldalon.

Minden szakasz a kdvetkez6 oszlopokat tartalmazza:
— Metrikus (UOM)—A QC metrikus neve és mértékegysége.
— LSL—AIsé specifikdcids hatarérték (beleértve).
— USL—Fels6 specifikacios hatarérték (beleértve).
— Egy oszlop mintanként (mintaazonositdval ellatva).
Minden szakasz a kdvetkezd sorokat tartalmazza:
— QC mérészamonként egy sor.

— SIKERES/SIKERTELEN—Jelzi, hogy a minta megfelelt-e vagy sem a minéségellenérzés
tipusahoz. A SIKERES allapot azt jelzi, hogy a mérészamok mintaértékei az LSL és USL
tartomanyon beliil vannak. A SIKERTELEN allapot azt jelzi, hogy egy vagy tébb mérészam
mintaértékei kivll esnek az LSL vagy USL tartomanyon. Ez a sor nem tartozik bele a DNS-
kibévitett mérészamokhoz vagy az RNS-kibdvitett mérészamokhoz.

* Megjegyzések—A fajl tartalmat leiré megjegyzések listajat tartalmazza.

Dokumentumszam: 200008661 v06

IN VITRO DIAGNOSZTIKAI HASZNALATRA. CSAK EXPORTALASI CELOKRA.

54



Local Run Manager TruSight Oncology Comprehensive (EU) elemzési modul Munkafolyamat Utmutaté

Alacsony mélység jelentés

Fajl neve: {SAMPLE ID} LowDepthReport.tsv

Az alacsony mélységl jelentés egy tabulatorral tagolt fajl, amelyet minden betegmintahoz Iétrehoznak.
A f3jl tartalmazza azon genomikai pozicidétartomanyok listajat, ahol a teljes szekvenalasi mélység < 100,
és amelyeknél nem észleltek sikeres varianst. Ezek a pozicidok nem rendelkeznek elegendd szekvenalasi
mélységgel egy kis varians jelenlétének kizarasahoz. A tiltélistan szerepld pozicidkat a rendszer kizarja
a jelentésbdl.

Az alacsony mélységu jelentés nem regeneralodik a jelentés regenerdldsa soran.
Az alacsony mélységl jelentés a kdvetkez6 részeket és a hozzajuk tartozd mezdket tartalmazza:

* Fejléc—Altalanos informéacidkat tartalmaz a fajlrél és a futtatasrol.

Tablazat: 29 Fejléc adatai

Mezé6 Leiras

Mintaazonositd A betegminta mintaazonositdja.

Jelentés datuma Az alacsony mélységu jelentés |étrehozasanak datuma.

Futtatasi azonosité A szekvendlasi futtatas azonositdja.

Futtatas datuma A szekvenadldsi futtatas datuma.

Tudasbazis verzidja Az alacsony mélységu jelentés létrehozasakor telepitett
KB verzidja.

Tudasbazis kozzétételének Az alacsony mélységu jelentés létrehozasakor telepitett

datuma KB-hoz tarsitott datum.

Local Run Manager modul verzio A TSO Comprehensive (EU) elemzési modul verzidja.

* Genomikai tartomanyok listaja—Az alacsony mélység(i genomikai poziciétartomanyok listajat
tartalmazza. Az azonos géneket alacsony mélységben atfedé folyamatos genomikai poziciokat
egyetlen sorba kombinaljak.

Tablazat: 30 Genomikai tartomanyok listaja

Oszlop Leiras

Krom. Kromoszdma.
Kezdés Kezdépozicié (hg19).
Befejezés  Végpozicié (hg19).

Gén Egy vagy toébb génszimbdlum atfedi a genomikai tartomanyt a KB-ban taldlhaté
RefSeq adatbazis alapjan.
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A kimeneti mappa szerkezete

Ez arész az elemzés soran létrehozott egyes kimeneti mappak tartalmat ismerteti.
* VD
— IVD_Reports

®* {SampleID} TSOCompEUModule KB{version} Report.pdf—TSO Comprehensive (EU)
jelentés (PDF formatum) betegmintanként

®* {SampleID} TSOCompEUModule KB{version} Report.json—TSO Comprehensive (EU)
jelentés (JSON formatum) betegmintanként

{SampleID} LowDepthReport.tsv—Alacsony mélységl jelentés betegmintanként
®* MetricsOutput.tsv—Mérészamkimenet
* ControlOutput.tsv—Kontroll kimenetijelentés

* Logs_Intermediates—Az elemzési folyamat/munkafolyamat soran létrehozott naplok és kdztes
fajlok. A koztes fajlok csak hibaelharitasi segitséget nyujtanak. A kdztes fajlokban taldlhatd
informaciok nem hasznalhatdk fel klinikai jelentésekhez vagy betegkezeléshez. Az ezekben a
fajlokban azonositott variansok teljesitményét nem igazoltak, kivéve a validalt varidnsokat. A
validalt variansok bizonyitottan teljesitményjellemzékkel rendelkezé variansok. Mindegyik mappa az
elemzési munkafolyamat/folyamat egy lépését képviseli. A TSO Comprehensive (EU) elemzési
modul program a feldolgozas soran RNS-t vagy DNS-t ad a Mintaazonosité mappanevekhez.

Elemzési eredmények megtekintése

1. Valassza ki a futtatds nevét a(z) Local Run Manager iranyitépultrol.
2. A Run Overview (Futtatas attekintése) lapon tekintse at a szekvenalasi futtatds mérészamait.

3. Az elemzési adatfajl helyének megvaltoztatasahoz a kivalasztott futtatas jovébeliismétiéséhez
valassza az Edit (Szerkesztés) ikont, majd szerkessze a kimeneti futtatasi mappa elérési utjat.

A kimeneti futtatdsi mappahoz vezet6 elérési Utvonal szerkeszthetd. A kimeneti futtatasi mappa
neve nem modosithatd.

4. [Opcionalis] A kimeneti futtatasi mappa elérési Utvonalanak masolasahoz valassza a Copy to
Clipboard (Masolds a vagodlapra) ikont.

5. Vdlassza a Sequencing Information (Szekvenaldsi adatok) lapot a futtatdsi paraméterek és a
fogydeszk6zOk adatainak megtekintéséhez.

6. Azelemzésijelentés megtekintéséhez valassza a Samples & Results (Mintak és eredmények) lapot.

* Haarendszer Ujralitemezte az elemzést, valassza ki a megfelel6 elemzést a Select Analysis
(Valassza ki az elemzést) legordilé listabdl.

7. [Opcionalis] Az elemzési mappa elérési Utvonalanak masolasdhoz vélassza a Copy to Clipboard
(Masolds a vagolapra) ikont.
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Mintak és eredmények

A Samples & Results (Mintak és eredmények) képerny6 megjeleniti a kivalasztott futtatashoz
kapcsolddé elemzési eredményeket, és lehetéséget ad a futtatas kiilonb6zé paraméterekkel torténé
Ujraelemzésére. A képerny6 tetején talalhaté tablazat megadja az aktualisan kivalasztott elemzési
futtatds kezd6 datumat és a futtatas tipusat (kezdeti elemzés, ismételt elemzés vagy jelentés
regeneralasa).

Futtatasi szintli mérészamok

A Samples & Results (Mintak és eredmények) képernyé Run Level Metrics (Futtatasi szintU
mérészamok) szakasza minden egyes QC futtatdsi mérészamhoz megjeleniti a futtatas
min6ségellenérzési mérészamanak PASS (SIKERES) vagy FAIL (SIKERTELEN) allapotat. A futtatasi
mindségellen6rzési mérészamok allapotaia MetricsReport.tsv fajlbdl szarmaznak (lasd: Mutatdk
kimenet a(z) 51. oldalon). A mérészamok leirasat és kliszobértékeit |asd: Minéségellendrzési
mérészamok a(z) 66. oldalon.

Kontrollok

A vezérldk kijelolése a TSO Comprehensive (EU) elemzési modul Run Setup képernyéjén torténik. A
kontrollok eredményei a Samples & Results (Mintak és eredmények) képernyé Controls (Kontrollok)
részében jelennek meg. A Controls (Kontrollok) rész a kdvetkez6 oszlopokat jeleniti meg minden
kontrollként megjel6lt mintahoz:

* Mintaazonosito

* Tipus —Kontroll tipusa. Lehetséges értékek: DNS kiilsé kontroll, DNS minta nélkili kontroll, RNS
kiils6 kontroll és RNS minta nélkili kontroll. A telepitett KB nem befolyasolja a rendelkezésre allo
kontrolltipusokat.

* Elemzés kész?—A lehetséges értékek IGAZ és HAMIS. Az Analysis Complete? (Analizis kész?)
oszlopban TRUE (IGAZ) jelolésU kontrollok esetében befejez6ddtt a kontroll elemzése. Ha egy
kontroll FALSE (HAMIS) jel6lést kap, szoftverhiba tortént. Tovabbi informaciokért forduljon az
lllumina mUszaki tigyfélszolgalatahoz.

* Eredmény—Lehetséges értékek: SIKERES és SIKERTELEN. A DNS és RNS kontrollokat egymastdl
flggetlenl értékelik. A kimeneteli érték értelmezését lasd az alabbi tablazatban:

Kontroll i , )
, Eredmény Ertelmezés

tipusa

DNS-minta SIKERES A konyvtarak kozotti keresztszennyezédés nem javallott.

nelkul SIKERTELEN A konyvtarak kozotti keresztszennyez6dés javallott. A
konyvtar-el6készitési esemény és az 6sszes kapcsoldédo
szekvenalasi futtatds DNS-mintai érvénytelenek.
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Kontroll B , B
, Eredmény Ertelmezés
tipusa
RNS SIKERES A konyvtarak kozotti keresztszennyezédés nem javallott.

minta-nelkil  qKERTELEN A konyvtdrak kdzotti keresztszennyez6dés javallott. A
konyvtar-el6készitési esemény és az 6sszes kapcsoldédod
szekvendldsi futtatds RNS-mintai érvénytelenek.

Kiils6 DNS SIKERES A rendszer a vart variansokat észlelte.

SIKERTELEN A varidnsazonositasi specifikaciok nem teljesliltek, és a
szekvendlasi futtatasban 1évé DNS-mintak érvénytelenek.

Kils6é RNS SIKERES A rendszer a vart variansokat észlelte.

SIKERTELEN A varidnsazonositasi specifikacidk nem teljesliltek, és a
szekvendldsi futtatasban 1évé RNS-mintak érvénytelenek.

Mintaszint(ii mérészamok

A Samples & Results (Mintak és eredmények) képernyé Sample Level Metrics (Mintaszint(
mérészamok) szakasza a futtatdsban szerepld betegmintak minéségellenérzési informacioit jeleniti
meg. A betegminta mindségellenérzési eredményei a MetricsOutput. tsv fajlbdl szarmaznak (l1asd a
Mutatok kimenet a(z) 51. oldalon). A Sample Level Metrics (Mintaszintli mérészamok) rész a kdvetkezd
oszlopokat jeleniti meg minden egyes betegmintahoz:

*  Minta—A mintaazonosito.

* Elemzés kész?—A lehetséges értékek IGAZ és HAMIS. Az Analizis befejezve? oszlopban IGAZ-ként
megjelolt mintaknal sikeresen befejezték az elemzést. Ha egy minta HAMIS jel6léssel van ellatva
ebben az oszlopban, szoftverhiba tortént. Tovabbiinformaciokért forduljon az lllumina miszaki
Ugyfélszolgalatahoz.

* DNS kényvtar QC—Lehetséges értékek: SIKERES és SIKERTELEN. Jelzi, hogy a minta megfelelt-e
vagy sem a DNS kényvtar mindségellenérzésén, amely a sorozatban szereplé DNS kdnyvtarra
vonatkozik. Megfelel a DNS kdnyvtar minéségellenérzésének a(z) TSO Comprehensive (EU)
jelentésben. Egy kétdjel () jelenik meg, ha egy DNS kényvtar nem keriilt szekvenaldsra, vagy a QC
futtatdsi érték SIKERTELEN.
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DNS variansok és biomarkerek

— Kis variansok és TMB—Lehetséges értékek: SIKERES és SIKERTELEN. Jelzi, hogy a minta
sikeres vagy sikertelen mindségellenérzést kapott-e a DNS Solid-FFPE kdnyvtarban lévé kis
variansokhoz és TMB-hez. Megfelel a DNS kis varidnsanak és a TMB QC-nek a(z) TSO
Comprehensive (EU) jelentésben. Egy kotéjel (-) jelenik meg, ha egy DNS konyvtar nem kerdilt
szekvendldsra, a QC futtatds értéke SIKERTELEN, vagy a DNS kényvtar QC értéke SIKERTELEN.

— MSIl—Lehetséges értékek: SIKERES és SIKERTELEN. Jelzi, hogy a minta sikeres vagy sikertelen
QC-t kapott-e a DNS kdnyvtarban [évé MIS-hez. Megfelel a DNS MSI min&ségellenérzésnek a(z)
TSO Comprehensive (EU) jelentésben. Egy kotéjel (-) jelenik meg, ha egy DNS Solid-FFPE
kényvtar nem kerlilt szekvenalasra, a futtatasi minéségellenérzés értéke SIKERTELEN, vagy a
DNS konyvtar minéségellenérzési értéke SIKERTELEN.

— CNV—Lehetséges értékek: SIKERES és SIKERTELEN. Jelzi, hogy a minta sikeres vagy sikertelen
mindségellen6rzést kapott-e a DNS Solid-FFPE kdnyvtarban [évé génamplifikacidokhoz. Megfelel
a(z) TSO Comprehensive (EU) jelentésében taldlhaté DNS kdpiaszam-varians
mindségellen6rzésének. Egy kotéjel (-) jelenik meg, ha egy DNS Solid-FFPE konyvtar nem kerilt
szekvenadldsra, a futtatasi minéségellenérzés értéke SIKERTELEN, vagy a DNS koényvtar
mindségellen6rzési értéke SIKERTELEN.

RNS konyvtar QC—Lehetséges értékek: SIKERES és SIKERTELEN. Jelzi, hogy a minta megfelelt-e
vagy sem az RNS kdnyvtar minéségellenérzésén, amely a sorozatban szereplé RNS Solid-FFPE
koényvtarra vonatkozik. Megfelel az RNS konyvtar minéségellenérzésének a(z) TSO Comprehensive
(EU) jelentésben. Egy kétdjel (-) jelenik meg, ha egy RNS kdnyvtar nem kerlilt szekvenalasra, vagy a
QC futtatdsi érték SIKERTELEN.

Jelentés ujrageneralasa

A jelentés Ujrageneralasa lehet6veé teszi egy vagy tébb jelentés Ujrageneralasat anélkil, hogy az 6sszes
masodlagos elemzési Iépést megismételné.

A jelentés Ujrageneralasa sokkal gyorsabb, mint egy teljes ismételt elemzés, de klilonbdz8 funkcidkkal
rendelkezik:

Hatokor — A jelentés Ujrageneralasa ujjaépiti a(z) TSO Comprehensive (EU) jelentést, de kihagy
néhany elemzési lépést. Megvaltoztathatja egy vagy tdbb minta nemét vagy tumortipusat, vagy Uj
KB-t telepithet, hogy Uj jelentést hozzon Iétre, amely tlikrozi ezeket a valtozasokat. A kontrollmintak
nem valaszthatdk ki jelentés Ujrageneraldsahoz. Minden mintat manualisan kell kivalasztani a
jelentés Ujrageneralasahoz, mig az ismételten sorba allitott elemzés alapértelmezés szerint
automatikusan kivalasztja az 6sszes mintat. Az egyes mintak eltavolithatdk az ismételt elemzéshez.

Elemzés futtatasi hiba—A jelentés Ujrageneralasahoz sikeres elemzés futtatasa sziikséges
bemenetként, mig az ismételt elemzés olyan esetekben hasznélhatd, amikor az elemzés sikertelen
volt.
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* Szerkeszthet6 mez6k—A jelentés Ujragenerdldsa lehetévé teszi a Sex (Nem) és a Tumor Type
(Tumortipus) mezék mddositasat, mig az ismételten sorba allitott elemzés lehetévé teszi a futtatas
bedllitdsa soran kivalasztott mez&k barmelyikének mddositasat.

* TSO Comprehensive (EU) elemzési modul verzio — A jelentés Ujrageneralasa sikeres elemzést
igényel a 2.3-as vagy Ujabb verzidju TruSight Oncology Comprehensive (EU) elemzési modul
programtél. A TSO Comprehensive (EU) elemzési modul barmely korabbi verzidjabdl szarmazé
elemzéssel ismételt elemzés kezdeményezhet6.

* TSO Comprehensive (EU) KB verzié - A jelentés Ujraregeneraldsdhoz a RefSeq adatbazis egyezé
verzidjaval rendelkezé KB hasznalataval torténd, sikeres elemzés sziikséges.

* Futtatas bemeneti beallitasai—A jelentés Ujragenerdldsi futtatasi bemenetei automatikusan a
legutdbbi sikeres masodlagos elemzési futtatas értékeire allnak be. Az ismételten sorba allitott
elemzés futtatasi bemenetei automatikusan a legutébbi elemzési kisérlet értékeire allnak be
(beleértve a sikertelen elemzési futtatasokat is).

Ez a funkciod csak Local Run Manager rendszergazda felhasznaldk vagy olyan nem rendszergazda
felhaszndldk szamara érhet6 el, akikhez ismételten sorba allitott elemzési engedélyek vannak
hozzarendelve. Tovabbiinformacidkért a Local Run Manager felhasznalokezeléshez lasd: NextSeq
550Dx Instrument referencia-kézikbnyve (dokumentumszam: 1000000009513).

Jelentes ujrageneralasa vagy elemzes ismetelt sorba

allitasa

1. Afuttatasiiranyitopulton keressen meg egy olyan futtatast, amelynek allapota Analysis Completed
(Elemzés befejezve). Valassza ki a fliggbleges ellipszisek ikont, majd valassza a Requeue (Ismételt
sorba allitas) lehet6séget.
A helyi ideiglenes mappabdl torolt futtatdsok Ujbdli 6sszekapcsoldsa sziikséges az elemzés
megismétléséhez. Tovabbiinformacidkért a Local Run Manager felhasznaldkezeléshez lasd:
NextSeq 550Dx Instrument referencia-kézikényve (dokumentumszam: 1000000009513).

2. Vdlassza ki a Edit Setup (Bedllitas szerkesztése) lehetéséget a Requeue Analysis (Ismételten sorba
allitott elemzés) felugrd ablakban.

3. Haszndlja a legordilé menit a Requeue Analysis (Ismételten sorba allitott elemzés) képerny6
tetején a jelentés Ujrageneraldsanak vagy a teljes ismételten sorba dllitott elemzés kivalasztasahoz.

MEGJEGYZES Futtatds mentése el6tt mindig ellendrizze az egyes mintak futtatasi bemeneteit. A
jelentés Ujrageneralasi futtatasi bemenetei automatikusan a legutébbi sikeres
masodlagos elemzési futtatds értékeire alinak be.
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4. Akorabban befejezett futtatasbdl szarmazd mintak egy tablazatban jelennek meg. A tablazat jobb
oldaldn taldlhaté + gombokkal jeldlje meg a kivant mintakat a jelentés Ujrageneraldsahoz. A
futtatasban lIévé 6sszes minta alapértelmezés szerint ki van zarva a jelentés Ujrageneralasabdl, és
azokat kilon kell hozzaadni. A jelentés Ujrageneraldsa nem all rendelkezésre az eredetileg
kontrollként elemzett mintak esetében, amelyek teljes ismételt elemzést igényelnek.

5. Haaz 6sszes kivant minta megjeldlésre kerllt a jelentés Ujragenerdlashoz, valassza a Requeue
Analysis (Ismételten sorba dllitott elemzés) lehetéséget.

Jelentés ujrageneralasi eredményeinek megtekintése

A jelentés Ujrageneralasara kijelolt mintak Ujrageneralt jelentései megtekintheték a tobbi befejezett
elemzéssel egylitt a Samples and Runs (Mintak és futtatasok) képernyén a(z) TruSight Oncology
Comprehensive (EU) elemzési modul programban. A jelentés Ujrageneraldssaval [étrehozott jelentések
a Samples and Runs (Mintak és futtatasok) képerny6 tetején talalhaté Analysis Type (Elemzéstipus)
mezdében jelentés-Ujrageneralasként vannak megjeldlve.
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Hibaelharitas

Az aldbbi tablazat felsorolja azokat a szoftverproblémakat, amelyekkel a(z) TSO Comprehensive (EU)
vizsgalati szoftver haszndlata sordn taladlkozhat. Tartalmazza a probléma lehetséges okat és a javasolt

Iépéseket.

Eszlelt probléma vagy
sikertelen lépés

Hibalizenet az elemzés
masolasi fazisa soran:
Local output file path
exceeds the 260-

character limit
Id6tullépési probléma
megakadalyozza az elemzés
inditasat.

Jogosulatlan hozzaférés
kivétel izenet

Hibalizenet:
Analysis Unsuccessful

Hibalzenet:
Analysis Crashed

Ha a mintajelentés azt jelzi, hogy a minta elemzése szoftverhiba miatt sikertelen volt, akkor a hiba
elharitasahoz az adott sikertelen I1épés sziikséges. Az IVD_Reports mappdban aMetricsOutput.tsv

Lehetséges ok

Az eszkdzh0Oz konfiguralt
kimeneti kdnyvtar elérési
Utja meghaladja a 40
karaktert.

A TSO Comprehensive (EU)
elemzési modul eléréséhez
tébb Chrome
bongészbablak van
megnyitva.

A TSO Comprehensive (EU)
elemzési modul eléréséhez
tébb Chrome
bongészbablak van
megnyitva.

Az eszkdzhoz konfiguralt
kimeneti kdnyvtar elérési
Utja meghaladja a 40
karaktert.

Kapcsolat id6korlatja

Ajanlott miivelet

Moddositsa a kimeneti konyvtar
elérési utjat legfeljebb 40
karakterre. Utemezze Ujra az
elemzést

Zarja be a kulonalld bongészé
munkamenetet. A(z) TSO
Comprehensive (EU) elemzési
modul eléréséhez hasznalja a
NOS interfészt.

Zarja be a kulonallé bongészé
munkamenetet. A(z) TSO
Comprehensive (EU) elemzési
modul eléréséhez hasznalja a
NOS interfészt.

Moddositsa a kimeneti kdnyvtar
elérési utjat legfeljebb 40
karakterre. Utemezze Ujra az
elemzést

Utemezze Ujra az elemzést

jelzi azt a konkrét elemzési [épést, amely nem fejez6d6tt be a FAILED_STEPS alatt. A kdvetkez6 tablazat
segitségével elharithatja a munkafolyamat soran felmeriilé problémakat.
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Eszlelt probléma

vagy sikertelen Lehetséges ok Ajanlott miivelet

Iépés

FastgValidation Helytelen vagy nem létez6 index, Ha helytelen index gyanithato,
vagy amely nem eredményez leolvasést a akkor ismételje meg az
FastgDownsample  mintahoz. elemzést a helyes

indexazonosité kivalasztasaval.
Ellenkezé esetben ismételje
meg a(z) TSO Comprehensive
(EU) munkafolyamatot egy Uj
nukleinsav mintakivonassal a(z)
TruSight Oncology
Comprehensive (EU)
termékismerteté
(dokumentumszam:
200007789) dokumentumban
leirtaknak megfeleléen.

FusionCalling A lehetséges okok a kovetkezdk: Ismételje meg a(z) TSO

e Rossz minéségl minta (nem Comprehensive (EU)
elegend6 az ép RNS) munkafolyamatot a(z) TruSight

 Elégtelen RNS-bemenet Oncology Comprehensive (EU)

o Hasznalati hiba a(z) TSO termékismertetd
Comprehensive (EU) munkafolyamat  (dokumentumszam: 200007789)
soran dokumentumban leirtaknak

« Helytelen index van hozzarendelve a megfelelen.
mintahoz

A sikertelennek jelzett egyéb lIépések esetén forduljon az lllumina miiszaki tAmogatasahoz.

Dokumentumszam: 200008661 v06

IN VITRO DIAGNOSZTIKAI HASZNALATRA. CSAK EXPORTALASI CELOKRA.



Local Run Manager TruSight Oncology Comprehensive (EU) elemzési modul Munkafolyamat Utmutaté

A. fuggelék QC mutatok folyamatabraja

A kovetkezé folyamatabra a(z) TSO Comprehensive (EU) jelentésében felsorolt minéségellenérzési
mérészamokat mutatja be. Ha a futtatasi minéségellenérzés sikertelen, akkor nem kertl sor tovabbi
mindségellen6rzésilépések értékelésére, és mindegyik N/A jeloléssel van ellatva. Ha a DNS vagy az
RNS nem szekvendlddik vagy sikertelen a kdnyvtari min6ségellenérzés, akkor a megfeleld
varianstipusok nem szerepelnek a tarsdiagnosztikai vagy tumorprofilozasi eredményekben. A DNS
konyvtar minéségellenérzése a szennyez&dés mérészama. Ha nem sikerdl, akkor a downstream DNS
QC Mutatok (DNS MSI QC, DNS kis variansok és TMB QC és DNS CNV QC) N/A jelolést kapnak. Tovabbi
informaciokért 1asd a kovetkez6 szakaszokat és téblazatokat:

* FElemzési mddszerek a(z) 8. oldalon

* TruSight Oncology Comprehensive (EU) jelentés a(z) 21. oldalon
* Futtatds minéségellenérzési mérészamok a(z) 52. oldalon

* Mindségellenérzés DNS mintakényvtdrakhoz a(z) 13. oldalon

*  Mintaszintii mérészamok a(z) 58. oldalon

* B. fliggelék QC mutatdk a(z) 66. oldalon

A folyamatabra nem képezi le a kontrollmintakat. A kontrollok eredményei nem befolyasoljak a
min6ségellendrzési mérészamokat a(z) TSO Comprehensive (EU) PDF vagy JSON jelentésben. A
kontrollok hibdja érvényteleniti a minéségellenérzési eredményektél elkliloniilé mintaeredményeket a
TruSight Oncology Comprehensive (EU) jelentés a(z) 21. oldalon leirtak szerint. A kontrollok hasznalatat
a Kontrollok a(z) 6. oldalon. Tovabbi informacidkat a kontrollokrdl |asd: TruSight Oncology
Comprehensive (EU) termékismertetd (dokumentumszam: 200007789).

A folyamatabra nem térképezi fel a pozicidszintli QC eredményeket. Ezek az eredmények a
tarsdiagnosztikai QC eredmények részét képezik, amelyeket a Tdrsdiagnosztikai QC a(z) 34. oldalon. A
tumorprofilozas szakasz pozicidszintli mindségellenérzési eredményeit az alacsony mélységd jelentés
tartalmazza (lasd: a A DNS mintakényvtarak alacsony mélységli jelentése a(z) 14. oldalon.
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2.3abra QC mérészamok folyamatabraja

Run QC

Nem

sikeres?

Igen
DNS konyvtar QC, 9

Igen

DNS MSIQC, DNS
kisvarians és TMB QC
értéke N/A

CDx vagy tumorprofilozas | Nem DNS
szekvenalva?

esetén nem jelentettek
kisvariansokat

ATMB és MSlI jelentése:
+Nem értékelhets”

Igen

DNS MSI QC, DNS kisvariansok
és TMB QC értéke N/A

Tumorprofilozas esetén nem
jelentettek kis variansokat

Sikertelen

DNS konyvtar QC

(szennyez6dés)

ATMB és MSl jelentése:
»Nem értékelhets”

Sikeres

A DNS kényvtar QC sikeres
DNS MSI QC, DNS
kisvarians és
TMB QC értékelve

Sikertelen

jelentett TMB

RNS
szekvenalva?

RNS kényvtar
minéségellenérzése

Sikeres

RNS konyvtar QC sikeres

A CDx eredmények
tartalmazzak a fuziokat
és splice-varidnsokat,
sziikség szerint

A CDx eredményekben nem

5 DNSkisvaria jelentett kisvaridnsok
K éTMBQC

»Nem értékelheté”-ként

Sikeres

A CDx eredmények
tartalmazzék a
kisvariansokat, sziikség
szerint

Jelentett TMB érték

pnsmsi \Sikertelen | A7 Ms|, Nem
> minéségellendrzé » | értékelhet6”-ként

kerdilt jelentésre

l\ Sikeres

Az MSl jelentése:
Ms-Stabil vagy
MSI-Magas
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RNS kényvtar QC,
DNS MsI QC, DNS MsI QC,
DNS kisvarians és
TMB QC értéke N/A

CDx vagy tumorprofilozas
esetén nem jelentettek
kisvariansokat, fuziokat,
splice-variansokat

ATMB és MS| jelentése:
+Nem értékelhets”

Az RNS konyvtar
minéségellenérzése N/A

A faziés és splice-variansok
nem keriilnek jelentésre a
CDx eredményekben

RNS konyvtar QC sikertelen

A fuzios és splice-variansok
nem keriilnek jelentésre
a CDx eredményekben
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B. figgelék QC mutatok

Minéségellendrzési mérészamok

Tablazat: 31 TSO Comprehensive jelentés eredmény minéségellenérzési mérészamai

Kimenet tipusa Mérészam

Szekvenalasi PCT_PF_READS (%)
futtatas

PCT_Q30_R1 (%)

PCT_Q30_R2 (%)

Dokumentumszam: 200008661 v06

Mszaki
adatok

=2 80,0

= 80,0

=2 80,0

Leiras

A szUré6 (PF) atmend
értékeinek
szazalékos aranya.
Az alapazonositasok
atlagos szazaléka
Q30 vagy annal
magasabb mindségi
pontszammal az 1.
mérésnél.

Az alapazonositasok
atlagos szazaléka
Q30 vagy annal
magasabb mindségi
pontszammal a 2.
mérésnél.
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A specifikacios
hiba hatasa*

A szekvenalasi
futtatds
érvénytelenitett,
a futtatds egyik
mintajahoz sem
jelentettek
eredményt.
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Kimenet tipusa

DNS konyvtarak

Mér6szam

CONTAMINATION_
SCORE

Dokumentumszam: 200008661 v06

Mlszaki
adatok

<3106
VAGY

> 3106 és
P_VALUE
< 0,049

Leiras

A gyakori varidansok
VAF-je segitségével
a szennyezG6dés
valdszinliségét
értékeld mérészam.
A szennyezdédési
pontszam az SNP-k
VAF eloszlasan
alapul.

A er8sen
atrendezett
genomok
értékeléséhez
hasznalt
szennyezddés P-
értéke, csak akkor
alkalmazhato, ha a
szennyezOdési
pontszam a felsé
specifikussagi
hatarérték felett
van.
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A specifikacids
hiba hatasa*

Nem jelentettek
DNS-
eredményeket.
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Kimenet tipusa

Mér6szam
MEDIAN_INSERT_
SIZE (bp)

MEDIAN_EXON_
COVERAGE (szam)

PCT_EXON_50X (%)

USABLE_MSI_SITES
(szam)

COVERAGE_MAD
(szédm)

MEDIAN_BIN_
COUNT_CNV_
TARGET (szém)
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Mlszaki
adatok

=70

2150

2 90,0

<0,210

Leiras

A minta median
fragmentumhossza.
Median
exonfragmentum-
lefedés az 6sszes
exonalapon.

Szazalékos
exonbazisok 50X
fragmentum
lefedettséggel.

Az MSI
azonositashoz
hasznéalhaté MSI
helyek szama (Azok
a mikroszatellita-
helyek szama,
amelyeknél
elegendd a mért
érték a
mikroszatellita-
instabilitas
azonositasahoz).

Az egyes CNV
célrégidk normalizalt
szamanak
medianjatol valo
abszolut eltérések
medianja.

A CNV célérték
szerinti atlagos
nyerstartalyszam.
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A specifikacids
hiba hatasa*
Nem jelentettek
TMB vagy kis
DNS varians
eredményeket.

Nem jelentettek
MSI eredményt.

Nem jelentettek
génamplifikacios
eredményeket.
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. , L Mliszaki .,
Kimenet tipusa Mérészam Leiras
adatok
RNS kényvtarak  MEDIAN_INSERT_ = 80 A minta median
SIZE (bp) fragmentumhossza.
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A specifikacids
hiba hatasa*
Nem jelentettek
fuziét vagy
splice-varians
eredményeket.
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Kimenet tipusa

Mér6szam

MEDIAN_CV_GENE_
500X (egyltthatd)

Dokumentumszam: 200008661 v06

Mlszaki
adatok

=0,93

Leiras

MEDIAN_CV_GENE_
500X a lefedettség
egységességének
mérészama. Minden
legalabb 500-szoros
lefedettségl gén
esetében
kiszamitjak a
géntestre vonatkozdé
lefedettség
variacios
koefficiensét. Ez a
mérészam ezeknek
az értékeknek a
medianja. A magas
érték magas
variacios szintet
jelez, és problémat
jelez a konyvtar
el6készitésében,
példaul alacsony
mintabemeneti
és/vagy
szondalegoérdilési
problémakat. Ez a
meérészam az 0sszes
leolvasassal
szamithato ki
(beleértve a
duplikaltként
megjeldlt
leolvasasokat is).
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A specifikacids
hiba hatasa*
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Kimenet tipusa Mérészam Miszaki Leiras A specifikacios
adatok hiba hatasa*
TOTAL_ON_ z A célrégidkhoz
TARGET_READS 9.000.000 térképezé
(szam) leolvasasok dsszes
szama.Ez a
mérészam az 0sszes
leolvasassal

szamithatd ki
(beleértve a
duplikaltként
megjelolt
leolvasasokat is).

*A sikeres eredmények SIKEREST mutatnak.

DNS kibovitett mérészamok

A DNS kibdvitett mér6szamok csak tajékoztatd jellegliek. A hibaelharitas szempontjabdl tajékoztatd
jellegliek lehetnek, de kifejezett specifikacios hatarértékek nélkil biztositjak 6ket, és nem hasznalhatdk
kozvetlendl a minta minéségellen6rzésére. Tovabbi segitségért forduljon az lllumina miszaki
tdmogatashoz.
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Mérészam Leiras Egységek

TOTAL_PF_READS A szlir6 feltételeinek megfelel6 6sszes leolvasas. Szam

MEAN_FAMILY_ Az egyes csaladokban [évé olvasasok 6sszege osztva a Szam

SIZE csaladok szamaval a javitas, 6sszeomlds és sz(rés utan, az
alatamaszto leolvasasok alapjan.

MEDIAN_TARGET_ A bazisok median lefedettsége. Szam

COVERAGE

PCT_CHIMERIC_ Kimerikus leolvasasok szazaléka. %

READS

PCT_EXON_100X 100X nagyobb lefedettségli exonbazisok szazaléka. %

PCT_READ_ Azon leolvasasok szazalékos aranya, amelyek a célterilet %

ENRICHMENT barmely részét atlépik az 6sszes leolvasassal szemben.

PCT_USABLE_UMI_ A hasznalhaté UMI-k leolvasasainak szazalékos aranya. %

READS

MEAN_TARGET_ A bazisok atlagos lefedettsége. Szam

COVERAGE

PCT_ALIGNED_ A referencia genomhoz igazitott leolvasasok szazaléka. %

READS

PCT_ A minta szennyez6désének szazalékos aranya. %

CONTAMINATION_

EST

PCT_PF_UQ_READS A szlir6 feltételeinek megfelel6 egyedi leolvasasok %
szazalékos aranya.

PCT_TARGET_0.4X_ Szazalékos célbazisok, amelyeknél a cél lefedettsége %

MEAN nagyobb mint az dtlag 0,4-szerese.

PCT_TARGET_100X Szazalékos célbazisok 100-szorosnal nagyobb %
lefedettséggel.

PCT_TARGET_250X Szazalékos célbazisok 250-szeresnél nagyobb %
lefedettséggel.

RNS kiterjesztett mérészamok

Az RNS kiterjesztett mérészamok csak tajékoztato jellegliek. A hibaelharitds szempontjabdl tajékoztatd
jellegliek lehetnek, de kifejezett specifikacios hatarértékek nélkil biztositjak 6ket, és nem hasznalhatdk
kozvetlendl a minta minéségellenérzésére. Tovabbi segitségért forduljon az lllumina miszaki
tdmogatashoz.
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Mérészam
PCT_

CHIMERIC_
READS

PCT_ON_
TARGET_
READS

SCALED_
MEDIAN_
GENE_
COVERAGE

TOTAL_PF_
READS

Leiras
Azon leolvasasok szazalékos aranya, amelyek két szegmensként

vannak dsszehangolva, amelyek a genom nem egymast koveté
régioihoz kapcsoloédnak.

Azon leolvasasok szazalékos aranya, amelyek a célteriilet barmely
részét atlépik az 6sszes leolvasdssal szemben. A célteriilethez
részlegesen leképezett leolvasas a célteriileten lévének szamit.

A gének median alaplefedettsége hossz szerint skalazva. A gének
median lefedettségi mélységének jelzése a panelen.

A sz(ré feltételeinek megfelel6 leolvasasok teljes szama.

Dokumentumszam: 200008661 v06
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C. fluggelék TSO Comprehensive (EU) jelentés hivatkozasa

llumina | Trusight™ Oncology Comprehensive (EU)  FOR IN VITRO DIAGNOSTIC USE  Report Date 2024-08-21

© Sample A

Companion Diagnostic Results * | B

LMNA-NTRK1 Fusion

Cc

P = 24.2:p.(Val500GIu) | Nucieotide
enrr1a( [ | reference alkele: 4| Attemate
Genomic Findings with Potential Clinical( (3 Jicance *

T eaMeMe  usimsstable

APC p.(R1850°) ) Type: SN

VAF. 9.68% | Consequence: Stop Galned | Proteln Change: NP_000029.2:p.(Arg 450Ter] | Nucleotide
Change: NM_000038.6:c.4348C>T | Genomic Position: chrs:112175639 | Reference Allele: C | Altemate
Alele: T

H

A részleteket 1asd: A. fliggelék QC mutatdk folyamatabrdja a(z) 64. oldalon.

A CDx eredmény azt jelzi, hogy a betegminta tumortipussal és biomarkerrel rendelkezik,
amelyet a jelzett terdpia céloz meg. A részleteket 1dsd a Tarsdiagnosztikai azonositas a(z) 17.
oldalon. Ha nincs CDx eredmény, a jelentés szerint a rendszer nem észlelte a tarsdiagnosztikai
biomarkereket a megadott tumormintahoz.

A betegmintdban megfigyelt CDx biomarker. A hasznadlat feltlintethetd, vagy lasd a
megjegyzést. Adott esetben a Details (Részletek) oszlopban Iévé megjegyzés tovabbi
informaciokat nyujt a variansrol, példaul a lehetséges gydgyszerrezisztencia adatait.

Az Egyéb mddositasok és biomarkerek azonositva rész tumorprofilozasi informaciokat
tartalmaz. Az 6sszefliggések oka lehet terapids, diagnosztikai vagy prognosztikai bizonyiték. Ha
alkalmazhatd, ez a rész a rezisztencia mutacidkat is felsorolja a megfelelé megjegyzéssel.

A KB szerint ebben a tumortipusban a kezelésbél, a klinikai Uutmutatdsokbdl vagy mindkettébél
szarmazod informaciok alapjan klinikai jelentésége van ennek a biomarkernek. Tovabbi
informaciokért 1dsd a Genomikai eredmények klinikai jelentéséggel bird bizonyitékkal a(z) 18.
oldalon, és a Bizonyitott klinikai jelentéséggel biré genomikai eredmények a(z) 31. oldalon.

A KB szerint a tumortipuson beliili genomikai leletre vonatkozdan korlatozott vagy nincs klinikai
bizonyiték. Lehetnek preklinikai adatok vagy mas tumortipusokban lIévé adatok, ahol a
biomarker elére jelzi a jévahagyott vagy vizsgalati kezelésre adott valaszt. Tovabbi
informaciokat lasd a Genomikai eredmények potencialis klinikai jelentéséggel a(z) 19. oldalon és
a Tablazat: 6.

A TMB és az MSI a potencidlis klinikai jelentéséggel biré genomikai leletekben vannak felsorolva.
Lasd: Tumormutacids terhelés (TMB) a(z) 12. oldalon és Mikroszatellita-instabilitdsi dllapot a(z)
13. oldalon.

Ha két varians van felsorolva egy sorban (nem dbrazolva), akkor ezek a varidnsok klinikai
jelentéssel birnak, ha egyiitt keriilnek detektaldsra. Az ok a rezisztencia mutaciok vagy mas
forrasok lehetnek. A példakat lasd: Variansok tumorprofilozasa a(z) 18. oldalon.
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S/

lurminzr | 1rusight=Oncoioqy Cor

prchsived sampioy  tamor s Hoduie version  Knowledge ase version  Kepr bate
el SaMpleA  Meduliary thyrold carcinoma  2.5.8.333 81810327 IR

Companion Diagnostics Q¢ | A

‘Companion Diagnostics Genomic Positions with Insufficient Coverage for Small Variant

Detection

The positions listed below did not have sufficient coverage for ing small
uses. Only Companion Diagnostic intended uses that were evaluated will be listed.

None

variants for the listed Companion Diagnostic intended

c D

Uses B

The table below includes a column that indicates whether that Companion Diagnestic intended use was evaluated for this sample. If
an intended reason is listed. The colui tis sample-

specific.

umor Type.

Salid Tumor

not ev:

gnostic intended use w
aluated, a mns shaded in gray below indicate the information tha

Biomarkers Therapy

NTRKL, NTRK2 & NTRK3 Gene VITRAKVI R
Fusions. (larotrectinib)

A Téarsdiagnosztikai minéségellendrzés rész helyzetszintl QC informacidkat nyujt a CDx
biomarkerekrél. Ha nincsenek pozicidk felsorolva, az azt jelenti, hogy elegendé
lefedettség volt a megcélzott variansokban és régidkban. Tovabbi informacidkért 1asd a
Tdrsdiagnosztikai QC a(z) 34. oldalon.

A Tarsdiagnosztikai kiértékelt rendeltetésszer( hasznalatok szakasza felsorolja az
O0sszes CDx rendeltetésszerl hasznalatot, és jelzi, hogy ezen a mintan értékelték-e
azokat. A TSO Comprehensive rendeltetésszerl hasznalataval kapcsolatos tovabbi
informaciokért 1asd: TruSight Oncology Comprehensive (EU) termékismertet6
(dokumentumszam: 200007789). A tumortipus, a biomarker és a terapia a
Rendeltetésszerl hasznadlat c. kbzleménybdl szarmazik.

Ertékelésre akkor keriil sor, ha a tumortipus megfelelé CDx-hez, és a minta megfelelt a
sziikséges QC kategdridknak. A CDx-hez sziikséges mintak értékeléséhez szilkséges
kritériumokkal kapcsolatos tovabbi informaciokért 1asd a Tdrsdiagnosztikai kiértékelt
rendeltetésszerti felhasznadlasok a(z) 35. oldalon.

* Kiértékelve — A mintat erre a rendeltetésszer(i hasznalatra kiértékelték. A konkrét
eredményeket a jelentés FDA 1. szintl szakasza tartalmazza.

* Nincs kiértékelve — A mintat nem értékelték ki erre a rendeltetésszer(i hasznalatra,
és egy megjegyzés megmagyaradzza ennek okat.

o1eINWIN 1eweAjoiexuniy [npow Isazwale (N3) aalsusyaldwo) ABojoouQ ybisni] Jabeuepy uny |00
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D. fuggeléek MNV-k, Indelek és deléciok az EGFR-ben és RET-
ben, a fazisfiggd variansu azonosité altal kimutathaté

Kromoszoma

7. kr.

7. kr.

7. kr.

7. kr.

7. kr.

7. kr.

7. kr.

7. kr.

7. kr.

Pozicio

(hg19)

55242462

55242463

55242464

55242464

55242465

55242465

55242465

55242465

55242465

55242465

Referencia allél

CAAGGAATTAAGAGAA

AAGGAATTAAGAGAAG

AGGAATTAAGAGA

AGGAATTAAGAGAAGC

GGAATTAAGA

GGAATTAAGAGAAG

GGAATTAAGAGAAGCAA

GGAATTAAGAGAAGCAAC

GGAATTAAGAGAAGCAACA

GGAATTAAGAGAAGCAACATC

Alternativ allél

C

AATTC

AATTC

AAT

AAT

Gén

EGFR

EGFR

EGFR

EGFR

EGFR

EGFR

EGFR

EGFR

EGFR

EGFR

Aminosav valtozasa

NP_005219.2:p.(Lys745_
Glu749del)

NP_005219.2:p.(Lys745
Ala750delinsThr)

NP_005219.2:p.(Glu746_
Glu749del)

NP_005219.2:p.(Glu746_
Ala750del)

NP_005219.2:p.(Leu747
Glu749del)

NP_005219.2:p.(Glu746_
Ala750delinsllePro)

NP_005219.2:p.(Glu746_
Thr751delinsllePro)

NP_005219.2:p.(Glu746_
Thr751delinslle)

NP_005219.2:p.(Glu746_
Thr751del)

NP_005219.2:p.(Glu746_
Ser752delinslle)

o1eINWIN 1eweAjoiexuniy [npow Isazwale (N3) aalsusyaldwo) ABojoouQ ybisni] Jabeuepy uny |00
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Kromoszoma

7. kr.

7. kr.

7. Kkr.

7. kr.

7. kr.

7. kr.

7. Kkr.

7. kr.

7. kr.

7. kr.

7. Kkr.

Pozicio

(hg19)

55242465

55242466

55242466

55242467

55242467

55242467

55242467

55242467

55242467

55242468

55242468

55242468

Referencia allél

GGAATTAAGAGAAGCA

GAATTAAGAGAAGCAACAT

GAATTAAGAGAAGCAA

AATTAAGAGAAGCAAC

AATTAAGAGAAGCAACATC

AATTAAGAGAAGCAACATC

AATTAAGAGAAGCAACATCTC

AATTAAGAGAAGCAACA

AATTAAGAGAAGCAAC

ATTAAGAGAAGCAACATCT

ATTAAGAGAAGCAAC

ATTAAGAGAAG

Alternativ allél

G

TCT

TTGCT

GCA

GC

Gén

EGFR

EGFR

EGFR

EGFR

EGFR

EGFR

EGFR

EGFR

EGFR

EGFR

EGFR

EGFR

Aminosav valtozasa

NP_005219.2:p.(Glu746_
Ala750del)

NP_005219.2:p.(Glu746_
Ser752delinsAla)

NP_005219.2:p.(Glu746_
Thr751delinsAla)
(

NP_005219.2:p.(Leu747_
Thr751del)

NP_005219.2:p.(Glu746_
Ser752delinsAsp)

NP_005219.2:p.(Glu746_
Ser752delinsVal)

NP_005219.2:p.(Glu746_
Pro753delinsValSer)

NP_005219.2:p.(Glu746_
Thr751delinsValAla)

NP_005219.2:p.(Glu746_
Thr751delinsVal)

NP_005219.2:p.(Leu747_
Ser752del)

NP_005219.2:p.(Leu747_
Thr751delinsGIn)

NP_005219.2:p.(Leu747_
Ala750delinsPro)

o1eINWIN 1eweAjoiexuniy [npow Isazwale (N3) aalsusyaldwo) ABojoouQ ybisni] Jabeuepy uny |00
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Kromoszoma

7. kr.

7. kr.

7. Kkr.

7. kr.

7. kr.

7. kr.

7. Kkr.

7. kr.

10. kr.

10. kr.

10. kr.

10. kr.

Pozicio

(hg19)

55242469

55242469

55242469

55242469

55242469

55242469

55242482

55249011

43604549

43609928

43609928

43609928

Referencia allél

TTAAGAGAAG

TTAAGAGAAGCAA

TTAAGAGAAGCAACATCT

TTAAGAGAAGCAACATCTCC

TTAAGAGAAGCAACATCTC

TTAAGAGAAGCAA

CATCTCCGAAAGCCAACAAGGAAAT

AC

CTCAGACTTCCAGGGCCCAGGA

ATCCACTGTGCGACGAGCTG

ATCCACTGTGCGACGAGCTG

ATCCACTGTGCGACGAGCTG

Alternativ allél

C

CAA

CA

CCAGCGTGGAT

CACAC

CACAT

CCCAC

Gén

EGFR

EGFR

EGFR

EGFR

EGFR

EGFR

EGFR

EGFR

RET

RET

RET

RET

Aminosav valtozasa

NP_005219.2:p.(Leu747_

Ala750delinsPro)

NP_005219.2:p.(Leu747_

Thr751delinsPro)

NP_005219.2:p.(Leu747_

Ser752delinsGIn)

NP_005219.2:p.(Leu747_

Pro753delinsGIn)

NP_005219.2:p.(Leu747_

Pro753delinsSer)

NP_005219.2:p.(Leu747_

Thr751delinsSer)

NP_005219.2:p.(Ser752_

lle759del)

NP_005219.2:p.(Ala767_

Val769dup)

NP_066124.1:p.(Asp378
Gly385delinsGlu)

NP_066124.1:p.(Asp627_

Leu633delinsAlaHis)

NP_066124.1:p.(Asp627_

Leu633delinsAlaHis)

NP_066124.1:p.(Asp627_

Leu633delinsAlaHis)

o1eINWIN 1eweAjoiexuniy [npow Isazwale (N3) aalsusyaldwo) ABojoouQ ybisni] Jabeuepy uny |00
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Kromoszoma

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

Pozicio

(hg19)

43609928

43609928

43609928

43609928

43609928

43609933

43609933

43609933

43609933

43609936

43609940

43609940

Referencia allél

ATCCACTGTGCGACGAGCTG

ATCCACTGTGCGACGAGCTG

ATCCACTGTGCGACGAGCTG

ATCCACTGTGCGACGAGCTG

ATCCACTGTGCGACGAGCTG

CTGTGCGACGAGCTGTGCCGCACGGTGATC

CTGTGCGACGAGCTGTGCCGCACGGTGATC

CTGTGCGACGAGCTGTGCCGCACGGTGAT

CTGTGCGACGAGCTGTGCCGCACGGTGAT

TGC

ACGAGCTG

ACGAGCTG

Alternativ allél

CCCAT

CGCAC

CGCAT

CTCAC

CTCAT

TGCGAT

TGTGAT

TGCGA

TGTGA

GCT

TA

TC

Gén

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

Aminosav valtozasa

NP_066124.1:p.(Asp627_
Leu633delinsAlaHis)

NP_066124.1:p.(Asp627_
Leu633delinsAlaHis)

NP_066124.1:p.(Asp627_
Leu633delinsAlaHis)

NP_066124.1:p.(Asp627_
Leu633delinsAlaHis)

NP_066124.1:p.(Asp627_
Leu633delinsAlaHis)

NP_066124.1:p.(Leu629_
lle638delinsCysAsp)

NP_066124.1:p.(Leu629_
lle638delinsCysAsp)

NP_066124.1:p.(Leu629_
lle638delinsCysAsp)

NP_066124.1:p.(Leu629_
lle638delinsCysAsp)

NP_066124.1:p.
(Cys630Ala)

NP_066124.1:p.(Asp631_
Leu633delinsVal)

NP_066124.1:p.(Asp631_
Leu633delinsVal)

o1eINWIN 1eweAjoiexuniy [npow Isazwale (N3) aalsusyaldwo) ABojoouQ ybisni] Jabeuepy uny |00
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Kromoszoma

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

Pozicio

(hg19)

43609940

43609940

43609940

43609940

43609940

43609941

43609942

43609942

43609942

43609942

43609942

43609942

Referencia allél

ACGAGCTGTGCCGCACGGTGAT

ACGAGCTGTGCCGCACGGTGATC

ACGAGCTGTGCCGCACGGTGATC

ACGAGCTGTGCCGCACGGTGATC

ACGAGCTG

CGAGCTG

GAGCTGTGCCGCA

GAGCTGTGCCGCA

GAGCTGTGCCGCACG

GAGCTGTGCCGCACG

GAGCTGTGCCGCACG

GAGCTGTGCCGCACG

Alternativ allél

C

CA

CG

CT

T

AGCT

AGTT

AGCAGC

AGCAGT

AGCTCA

AGCTCC

Gén

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

Aminosav valtozasa

NP_066124.1:p.(Asp631_
lle638delinsAla)

NP_066124.1:p.(Asp631_
lle638delinsAla)

NP_066124.1:p.(Asp631_
lle638delinsAla)

NP_066124.1:p.(Asp631_
Ile638delinsAla)

NP_066124.1:p.(Asp631_
Leu633delinsVal)

NP_066124.1:p.(Asp631_
Leu633delinsGlu)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Thr636delinsSerSer)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Thr636delinsSerSer)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Thr636delinsSerSer)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Thr636delinsSerSer)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Thr636delinsSerSer)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Thr636delinsSerSer)
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Kromoszoma

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

Pozicio

(hg19)

43609942

43609942

43609942

43609942

43609942

43609942

43609942

43609942

43609942

43609942

43609942

43609942

Referencia allél

GAGCTGTGCCGCACG

GAGCTGTGCCGCACG

GAGCTGTGCCGCACG

GAGCTGTGCCGCACG

GAGCTGTGCCGCACG

GAGCTGTGCCGCACG

GAGCTGTGCCGCACGGTGATCGCA

GAGCTGTGCCGCACGGTGATCGCA

GAGCTGTGCCGCACGGTGATCGCA

GAGCTGTGCCGCACGGTGATCGCA

GAGCTGTGCCGCACGGTGATCGCA

GAGCTGTGCCGCACGGTGATCGCA

Alternativ allél

AGCTCT

AGTAGC

AGTAGT

AGTTCA

AGTTCC

AGTTCT

CACAGG

CACCGC

CACCGG

CACCGT

CATAGG

CATCGC

Gén

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

Aminosav valtozasa

NP_066124.1:p.(Glu632_
Thr636delinsSerSer)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Thr636delinsSerSer)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Thr636delinsSerSer)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Thr636delinsSerSer)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Thr636delinsSerSer)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Thr636delinsSerSer)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala639delinsHisArg)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala639delinsHisArg)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala639delinsHisArg)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala639delinsHisArg)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala639delinsHisArg)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala639delinsHisArg)

o1eINWIN 1eweAjoiexuniy [npow Isazwale (N3) aalsusyaldwo) ABojoouQ ybisni] Jabeuepy uny |00



90A 19980000¢ :wezswniuswn3od

'VUIMOTIO ISYTYLHOdXI MVSO 'VHLVITYNZSVYH IVMILZSONOVIA OYLIA NI

Z8

Pozicia

Kromoszoma (:gz;;;o Referencia allél Alternativ allél Gén Aminosav valtozasa

10. kr. 43609942 GAGCTGTGCCGCACGGTGATCGCA CATCGG RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala639delinsHisArg)

10. kr. 43609942 GAGCTGTGCCGCACGGTGATCGCA CATCGT RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala639delinsHisArg)

10. kr. 43609942 GAGCTGTGCCGCACGGTGATCGC CACAG RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala639delinsHisArg)

10. kr. 43609942 GAGCTGTGCCGCACGGTGATCGC CACCG RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala639delinsHisArg)

10. kr. 43609942 GAGCTGTGCCGCACGGTGATCGC CATAG RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala639delinsHisArg)

10. kr. 43609942 GAGCTGTGCCGCACGGTGATCGC CATCG RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala639delinsHisArg)

10. kr. 43609942 GAGCTGTGCCGCACG TCAAGC RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Thr636delinsSerSer)

10. kr. 43609942 GAGCTGTGCCGCACG TCAAGT RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Thr636delinsSerSer)

10. kr. 43609942 GAGCTGTGCCGCACG TCATCA RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Thr636delinsSerSer)

10. kr. 43609942 GAGCTGTGCCGCACG TCATCC RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Thr636delinsSerSer)

10. kr. 43609942 GAGCTGTGCCGCACG TCATCT RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Thr636delinsSerSer)

10. kr. 43609942 GAGCTGTGCCGCACG TCCAGC RET NP_066124.1:p.(Glu632_

Thr636delinsSerSer)

o1eINWIN 1eweAjoiexuniy [npow Isazwale (N3) aalsusyaldwo) ABojoouQ ybisni] Jabeuepy uny |00



'VUIMOTIO ISYTYLHOdXI MVSO 'VHLVITYNZSVYH IVMILZSONOVIA OYLIA NI

€8

90A 19980000¢ :wezswniuswn3od

Kromoszoma

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

Pozicio

(hg19)

43609942

43609942

43609942

43609942

43609942

43609942

43609942

43609942

43609942

43609942

43609942

43609942

Referencia allél

GAGCTGTGCCGCACG

GAGCTGTGCCGCACG

GAGCTGTGCCGCACG

GAGCTGTGCCGCACG

GAGCTGTGCCGCACG

GAGCTGTGCCGCACG

GAGCTGTGCCGCACG

GAGCTGTGCCGCACG

GAGCTGTGCCGCACG

GAGCTGTGCCGCACG

GAGCTGTGCCGCACG

GAGCTGTGCCGCACG

Alternativ allél

TCCAGT

TCCTCA

TCCTCC

TCCTCT

TCGAGC

TCGAGT

TCGTCA

TCGTCC

TCGTCT

TCTAGC

TCTAGT

TCTTCA

Gén

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

Aminosav valtozasa

NP_066124.1:p.(Clu632_

Thr636delinsSerSer)

NP_066124.1:p.(Glu632_

Thr636delinsSerSer)

NP_066124.1:p.(Glu632_

Thr636delinsSerSer)

NP_066124.1:p.(Glu32_

Thr636delinsSerSer)

NP_066124.1:p.(Clu632_

Thr636delinsSerSer)

NP_066124.1:p.(Glu632_

Thr636delinsSerSer)

NP_066124.1:p.(Glu632_

Thr636delinsSerSer)

NP_066124.1:p.(Glu32_

Thr636delinsSerSer)

NP_066124.1:p.(Clu632_

Thr636delinsSerSer)

NP_066124.1:p.(Glu632_

Thr636delinsSerSer)

NP_066124.1:p.(Glu632_

Thr636delinsSerSer)

NP_066124.1:p.(Glu32_

Thr636delinsSerSer)

o1eINWIN 1eweAjoiexuniy [npow Isazwale (N3) aalsusyaldwo) ABojoouQ ybisni] Jabeuepy uny |00



'VUIMOTIO ISYTYLHOdXI MVSO 'VHLVITYNZSVYH IVMILZSONOVIA OYLIA NI

143]

90A 19980000¢ :wezswniuswn3od

Kromoszoma

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

Pozicio

(hg19)

43609942

43609942

43609942

43609942

43609942

43609942

43609943

43609943

43609943

43609943

43609943

43609943

Referencia allél

GAGCTGTGCCGCACG

GAGCTGTGCCGCACG

GAGCTGTGCCGCA

GAGCTGTGCCGCA

GAGCTGTGCCGCA

GAGCTGTGCCGCA

AGCTG

AGCTG

AGCTGTGCCGCACGGT

AGCTGTGCCGCACGGT

AGCTGTGCCGCACGGT

AGCTGTGCCGCACGGT

Alternativ allél

TCTTCC

TCTTCT

TCAT

TCCT

TCGT

TCTT

TA

TC

CAGC

CCGC

CGGC

CTGC

Gén

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

Aminosav valtozasa

NP_066124.1:p.(Clu632_

Thr636delinsSerSer)

NP_066124.1:p.(Glu632_

Thr636delinsSerSer)

NP_066124.1:p.(Glu632_

Thr636delinsSerSer)

NP_066124.1:p.(Glu32_

Thr636delinsSerSer)

NP_066124.1:p.(Clu632_

Thr636delinsSerSer)

NP_066124.1:p.(Glu632_

Thr636delinsSerSer)

NP_066124.1:p.(Glu632_

Leu633delinsVal)

NP_066124.1:p.(Glu32_

Leu633delinsVal)

NP_066124.1:p.(Clu632_

Val637delinsAlaAla)

NP_066124.1:p.(Glu632_

Val637delinsAlaAla)

NP_066124.1:p.(Glu632_

Val637delinsAlaAla)

NP_066124.1:p.(Glu32_

Val637delinsAlaAla)

o1eINWIN 1eweAjoiexuniy [npow Isazwale (N3) aalsusyaldwo) ABojoouQ ybisni] Jabeuepy uny |00



'VUIMOTIO ISYTYLHOdXI MVSO 'VHLVITYNZSVYH IVMILZSONOVIA OYLIA NI

q8

90A 19980000¢ :wezswniuswn3od

Kromoszoma

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

Pozicio

(hg19)

43609943

43609943

43609943

43609943

43609943

43609943

43609943

43609943

43609943

43609943

43609943

43609943

Referencia allél

AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC

AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC

AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC

AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC

AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC

AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC

AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC

AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC

AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC

AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC

AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC

AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC

Alternativ allél

TAAGACCA

TAAGACCG

TAAGACCT

TAAGGCCA

TAAGGCCT

TACGACCA

TACGACCG

TACGACCT

TACGCCCA

TACGCCCG

TACGCCCT

TACGGCCA

Gén

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

Aminosav valtozasa

NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

o1eINWIN 1eweAjoiexuniy [npow Isazwale (N3) aalsusyaldwo) ABojoouQ ybisni] Jabeuepy uny |00



'VUIMOTIO ISYTYLHOdXI MVSO 'VHLVITYNZSVYH IVMILZSONOVIA OYLIA NI

98

90A 19980000¢ :wezswniuswn3od

Kromoszoma

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

Pozicio

(hg19)

43609943

43609943

43609943

43609943

43609943

43609943

43609943

43609943

43609943

43609943

43609943

43609943

Referencia allél

AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC

AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC

AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC

AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC

AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC

AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC

AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC

AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC

AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC

AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC

AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC

AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC

Alternativ allél

TACGGCCG

TACGGCCT

TACGTCCA

TACGTCCG

TACGTCCT

TCAGACCA

TCAGACCG

TCAGACCT

TCAGGCCA

TCAGGCCG

TCAGGCCT

TCCGACCA

Gén

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

Aminosav valtozasa

NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

o1eINWIN 1eweAjoiexuniy [npow Isazwale (N3) aalsusyaldwo) ABojoouQ ybisni] Jabeuepy uny |00



'VUIMOTIO ISYTYLHOdXI MVSO 'VHLVITYNZSVYH IVMILZSONOVIA OYLIA NI

/8

90A 19980000¢ :wezswniuswn3od

Kromoszoma

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

Pozicio

(hg19)

43609943

43609943

43609943

43609943

43609943

43609943

43609943

43609943

43609943

43609943

43609943

43609943

Referencia allél

AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC

AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC

AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC

AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC

AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC

AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC

AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC

AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC

AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC

AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC

AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC

AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC

Alternativ allél

TCCGACCG

TCCGACCT

TCCGCCCA

TCCGCCCG

TCCGCCCT

TCCGGCCA

TCCGGCCG

TCCGGCCT

TCCGTCCA

TCCGTCCG

TCCGTCCT

TGAGACCA

Gén

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

Aminosav valtozasa

NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

o1eINWIN 1eweAjoiexuniy [npow Isazwale (N3) aalsusyaldwo) ABojoouQ ybisni] Jabeuepy uny |00



'VUIMOTIO ISYTYLHOdXI MVSO 'VHLVITYNZSVYH IVMILZSONOVIA OYLIA NI

88

90A 19980000¢ :wezswniuswn3od

Kromoszoma

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

Pozicio

(hg19)

43609943

43609943

43609943

43609943

43609943

43609943

43609943

43609943

43609943

43609943

43609943

43609943

Referencia allél

AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC

AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC

AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC

AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC

AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC

AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC

AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC

AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC

AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC

AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC

AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC

AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC

Alternativ allél

TGAGACCG

TGAGACCT

TGAGGCCA

TGAGGCCG

TGAGGCCT

TGCGACCA

TGCGACCG

TGCGACCT

TGCGCCCA

TGCGCCCG

TGCGCCCT

TGCGGCCA

Gén

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

Aminosav valtozasa

NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

o1eINWIN 1eweAjoiexuniy [npow Isazwale (N3) aalsusyaldwo) ABojoouQ ybisni] Jabeuepy uny |00



'VUIMOTIO ISYTYLHOdXI MVSO 'VHLVITYNZSVYH IVMILZSONOVIA OYLIA NI

68

90A 19980000¢ :wezswniuswn3od

Kromoszoma

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

Pozicio

(hg19)

43609943

43609943

43609943

43609943

43609943

43609943

43609943

43609943

43609943

43609943

43609943

43609943

Referencia allél

AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC

AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC

AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC

AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC

AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC

AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC

AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC

AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC

AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC

AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC

AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC

AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC

Alternativ allél

TGCGGCCT

TGCGTCCA

TGCGTCCG

TGCGTCCT

TTAGACCA

TTAGACCG

TTAGACCT

TTAGGCCA

TTAGGCCG

TTAGGCCT

TTCGACCA

TTCGACCG

Gén

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

Aminosav valtozasa

NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

o1eINWIN 1eweAjoiexuniy [npow Isazwale (N3) aalsusyaldwo) ABojoouQ ybisni] Jabeuepy uny |00



'VUIMOTIO ISYTYLHOdXI MVSO 'VHLVITYNZSVYH IVMILZSONOVIA OYLIA NI

06

90A 19980000¢ :wezswniuswn3od

Kromoszoma

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

Pozicio

(hg19)

43609943

43609943

43609943

43609943

43609943

43609943

43609943

43609943

43609943

43609943

43609943

43609943

Referencia allél

AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC

AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC

AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC

AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC

AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC

AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC

AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC

AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC

AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC

AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC

AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAG

AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAG

Alternativ allél

TTCGACCT

TTCGCCCA

TTCGCCCG

TTCGCCCT

TTCGGCCA

TTCGGCCG

TTCGGCCT

TTCGTCCA

TTCGTCCG

TTCGTCCT

TAAGAC

TAAGGC

Gén

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

Aminosav valtozasa

NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

o1eINWIN 1eweAjoiexuniy [npow Isazwale (N3) aalsusyaldwo) ABojoouQ ybisni] Jabeuepy uny |00



'VUIMOTIO ISYTYLHOdXI MVSO 'VHLVITYNZSVYH IVMILZSONOVIA OYLIA NI

L6

90A 19980000¢ :wezswniuswn3od

Kromoszoma

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

Pozicio

(hg19)

43609943

43609943

43609943

43609943

43609943

43609943

43609943

43609943

43609943

43609943

43609943

43609943

Referencia allél

AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAG

AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAG

AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAG

AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAG

AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAG

AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAG

AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAG

AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAG

AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAG

AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAG

AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAG

AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAG

Alternativ allél

TACGAC

TACGCC

TACGGC

TACGTC

TCAGAC

TCAGGC

TCCGAC

TCCGCC

TCCGGC

TCCGTC

TGAGAC

TGAGGC

Gén

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

Aminosav valtozasa

NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

o1eINWIN 1eweAjoiexuniy [npow Isazwale (N3) aalsusyaldwo) ABojoouQ ybisni] Jabeuepy uny |00



'VUIMOTIO ISYTYLHOdXI MVSO 'VHLVITYNZSVYH IVMILZSONOVIA OYLIA NI

6

90A 19980000¢ :wezswniuswn3od

Kromoszoma

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

Pozicio

(hg19)

43609943

43609943

43609943

43609943

43609943

43609943

43609943

43609943

43609943

43609943

43609943

43609943

Referencia allél

AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAG

AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAG

AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAG

AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAG

AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAG

AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAG

AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAG

AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAG

AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAG

AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAG

AGCTGTGCCGCACGGTG

AGCTGTGCCGCACGGTG

Alternativ allél

TGCGAC

TGCGCC

TGCGGC

TGCGTC

TTAGAC

TTAGGC

TTCGAC

TTCGCC

TTCGGC

TTCGTC

CAGCA

CAGCC

Gén

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

Aminosav valtozasa

NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Val637delinsAlaAla)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Val637delinsAlaAla)

o1eINWIN 1eweAjoiexuniy [npow Isazwale (N3) aalsusyaldwo) ABojoouQ ybisni] Jabeuepy uny |00



'VUIMOTIO ISYTYLHOdXI MVSO 'VHLVITYNZSVYH IVMILZSONOVIA OYLIA NI

€6

90A 19980000¢ :wezswniuswn3od

Kromoszoma

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

Pozicio

(hg19)

43609943

43609943

43609943

43609943

43609943

43609943

43609943

43609943

43609943

43609943

43609943

43609944

Referencia allél

AGCTGTGCCGCACGGTG

AGCTGTGCCGCACGGTG

AGCTGTGCCGCACGGTG

AGCTGTGCCGCACGGTG

AGCTGTGCCGCACGGTG

AGCTGTGCCGCACGGTG

AGCTGTGCCGCACGGTG

AGCTGTGCCGCACGGTG

AGCTGTGCCGCACGGTG

AGCTGTGCCGCACGGTG

AGCTG

GCTGT

Alternativ allél

CAGCT

CCGCA

CCGCC

CCGCT

CGGCA

CGGCC

CGGCT

CTGCA

CTGCC

CTGCT

TT

CGTAC

Gén

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

Aminosav valtozasa

NP_066124.1:p.(Glu632_
Val637delinsAlaAla)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Val637delinsAlaAla)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Val637delinsAlaAla)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Val637delinsAlaAla)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Val637delinsAlaAla)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Val637delinsAlaAla)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Val637delinsAlaAla)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Val637delinsAlaAla)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Val637delinsAlaAla)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Val637delinsAlaAla)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Leu633delinsVal)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)

o1eINWIN 1eweAjoiexuniy [npow Isazwale (N3) aalsusyaldwo) ABojoouQ ybisni] Jabeuepy uny |00



'VUIMOTIO ISYTYLHOdXI MVSO 'VHLVITYNZSVYH IVMILZSONOVIA OYLIA NI

V6

90A 19980000¢ :wezswniuswn3od

Kromoszoma

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

Pozicio

(hg19)

43609944

43609944

43609944

43609944

43609944

43609944

43609944

43609944

43609944

43609944

43609944

43609944

Referencia allél

GCTGT

GCTGT

GCTGT

GCTGTGC

GCTGTGC

GCTGTGC

GCTGTGC

GCTGTGC

GCTGTGC

GCTGTGC

GCTGTGC

GCTGTGC

Alternativ allél

CGTCC

CGTGC

CGTTC

CGTAAGA

CGTAAGG

CGTACGA

CGTACGG

CGTACGT

CGTCAGA

CGTCAGG

CGTCCGA

CGTCCGG

Gén

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

Aminosav valtozasa

NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)

o1eINWIN 1eweAjoiexuniy [npow Isazwale (N3) aalsusyaldwo) ABojoouQ ybisni] Jabeuepy uny |00



'VUIMOTIO ISYTYLHOdXI MVSO 'VHLVITYNZSVYH IVMILZSONOVIA OYLIA NI

G6

90A 19980000¢ :wezswniuswn3od

Kromoszoma

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

Pozicio

(hg19)

43609944

43609944

43609944

43609944

43609944

43609944

43609944

43609944

43609944

43609944

43609944

43609944

Referencia allél

GCTGTGC

GCTGTGC

GCTGTGC

GCTGTGC

GCTGTGC

GCTGTGC

GCTGTGC

GCTGTGC

GCTGTGC

GCTGTGC

GCTGTGC

GCTGTGC

Alternativ allél

CGTCCGT

CGTGAGA

CGTGAGG

CGTGCGA

CGTGCGG

CGTGCGT

CGTTAGA

CGTTAGG

CGTTCGA

CGTTCGG

CGTTCGT

TGTAAGA

Gén

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

Aminosav valtozasa

NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)

o1eINWIN 1eweAjoiexuniy [npow Isazwale (N3) aalsusyaldwo) ABojoouQ ybisni] Jabeuepy uny |00



'VUIMOTIO ISYTYLHOdXI MVSO 'VHLVITYNZSVYH IVMILZSONOVIA OYLIA NI

96

90A 19980000¢ :wezswniuswn3od

Kromoszoma

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

Pozicio

(hg19)

43609944

43609944

43609944

43609944

43609944

43609944

43609944

43609944

43609944

43609944

43609944

43609944

Referencia allél

GCTGTGC

GCTGTGC

GCTGTGC

GCTGTGC

GCTGTGC

GCTGTGC

GCTGTGC

GCTGTGC

GCTGTGC

GCTGTGC

GCTGTGC

GCTGTGC

Alternativ allél

TGTAAGG

TGTACGA

TGTACGG

TGTACGT

TGTCAGA

TGTCCGA

TGTCCGG

TGTCCGT

TGTGAGA

TGTGAGG

TGTGCGA

TGTGCGG

Gén

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

Aminosav valtozasa

NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)

o1eINWIN 1eweAjoiexuniy [npow Isazwale (N3) aalsusyaldwo) ABojoouQ ybisni] Jabeuepy uny |00



'VUIMOTIO ISYTYLHOdXI MVSO 'VHLVITYNZSVYH IVMILZSONOVIA OYLIA NI

L6

90A 19980000¢ :wezswniuswn3od

Kromoszoma

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

Pozicio

(hg19)

43609944

43609944

43609944

43609944

43609944

43609944

43609944

43609944

43609944

43609944

43609945

43609945

Referencia allél

GCTGTGC

GCTGTGC

GCTGTGC

GCTGTGC

GCTGTGC

GCTGTGC

GCTGT

GCTGT

GCTGT

GCTGT

CTGTGC

CTGTGC

Alternativ allél

TGTGCGT

TGTTAGA

TGTTAGG

TGTTCGA

TGTTCGG

TGTTCGT

TGTAC

TGTCC

TGTGC

TGTTC

GTATGG

GTCTGG

Gén

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

Aminosav valtozasa

NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)

NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)

NP_066124.1:p.(Leu633_
Cys634delinsValTrp)

NP_066124.1:p.(Leu633_
Cys634delinsValTrp)

o1eINWIN 1eweAjoiexuniy [npow Isazwale (N3) aalsusyaldwo) ABojoouQ ybisni] Jabeuepy uny |00



'VUIMOTIO ISYTYLHOdXI MVSO 'VHLVITYNZSVYH IVMILZSONOVIA OYLIA NI

86

90A 19980000¢ :wezswniuswn3od

Kromoszoma

10. kr.

10. kr.

10. kr.

10. kr.

10. kr.

10. kr.

10. kr.

10. kr.

10. kr.

10. kr.

10. kr.

10. kr.

Pozicio

(hg19)

43609945

43609945

43609948

43609948

43609950

43609950

43609950

43609950

43609950

43609950

43609950

43609950

Referencia allél

CTGTGC

CTGTGC

TGC

TGC

CCGC

CCGC

CCGC

CCGC

CCGC

CCGC

CCGC

CCGC

Alternativ allél

GTGTGG

GTTTGG

CCA

CCG

GGGA

GGGG

GGGT

TCCAAAAAGA

TCCAAAAAGG

TCCAAAACGA

TCCAAAACGG

TCCAAAACGT

Gén

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

Aminosav valtozasa

NP_066124.1:p.(Leu633_
Cys634delinsValTrp)

NP_066124.1:p.(Leu633_
Cys634delinsValTrp)

NP_066124.1:p.
(Cys634Pro)

NP_066124.1:p.
(Cys634Pro)

NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635delinsTrpGly)

NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635delinsTrpGly)

NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635delinsTrpGly)

NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProlLys)

NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProlLys)

NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

o1eINWIN 1eweAjoiexuniy [npow Isazwale (N3) aalsusyaldwo) ABojoouQ ybisni] Jabeuepy uny |00



'VUIMOTIO ISYTYLHOdXI MVSO 'VHLVITYNZSVYH IVMILZSONOVIA OYLIA NI

66

90A 19980000¢ :wezswniuswn3od

Kromoszoma

10. kr.

10. kr.

10. kr.

10. kr.

10. kr.

10. kr.

10. kr.

10. kr.

10. kr.

10. kr.

10. kr.

10. kr.

Pozicio

(hg19)

43609950

43609950

43609950

43609950

43609950

43609950

43609950

43609950

43609950

43609950

43609950

43609950

Referencia allél

CCGC

CCGC

CCGC

CCGC

CCGC

CCGC

CCGC

CCGC

CCGC

CCGC

CCGC

CCGC

Alternativ allél

TCCAAAGAGA

TCCAAAGAGG

TCCAAAGCGA

TCCAAAGCGG

TCCAAAGCGT

TCCCAAAAGA

TCCCAAAAGG

TCCCAAACGA

TCCCAAACGG

TCCCAAACGT

TCCCAAGAGA

TCCCAAGAGG

Gén

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

Aminosav valtozasa

NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProlLys)

NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProlLys)

NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProlLys)

NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProlLys)

NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProlLys)

NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProlLys)

NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

o1eINWIN 1eweAjoiexuniy [npow Isazwale (N3) aalsusyaldwo) ABojoouQ ybisni] Jabeuepy uny |00



'VUIMOTIO ISYTYLHOdXI MVSO 'VHLVITYNZSVYH IVMILZSONOVIA OYLIA NI

ool

90A 19980000¢ :wezswniuswn3od

Kromoszoma

10. kr.

10. kr.

10. kr.

10. kr.

10. kr.

10. kr.

10. kr.

10. kr.

10. kr.

10. kr.

10. kr.

10. kr.

Pozicio

(hg19)

43609950

43609950

43609950

43609950

43609950

43609950

43609950

43609950

43609950

43609950

43609950

43609950

Referencia allél

CCGC

CCGC

CCGC

CCGC

CCGC

CCGC

CCGC

CCGC

CCGC

CCGC

CCGC

CCGC

Alternativ allél

TCCCAAGCGA

TCCCAAGCGG

TCCCAAGCGT

TCCGAAAAGA

TCCGAAAAGG

TCCGAAACGA

TCCGAAACGG

TCCGAAACGT

TCCGAAGAGA

TCCGAAGAGG

TCCGAAGCGA

TCCGAAGCGG

Gén

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

Aminosav valtozasa

NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProlLys)

NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProlLys)

NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProlLys)

NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProlLys)

NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProlLys)

NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProlLys)

NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

o1eINWIN 1eweAjoiexuniy [npow Isazwale (N3) aalsusyaldwo) ABojoouQ ybisni] Jabeuepy uny |00
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Kromoszoma

10. kr.

10. kr.

10. kr.

10. kr.

10. kr.

10. kr.

10. kr.

10. kr.

10. kr.

10. kr.

10. kr.

10. kr.

Pozicio

(hg19)

43609950

43609950

43609950

43609950

43609950

43609950

43609950

43609950

43609950

43609950

43609950

43609950

Referencia allél

CCGC

CCGC

CCGC

CCGC

CCGC

CCGC

CCGC

CCGC

CCGC

CCGC

CCGC

Alternativ allél

TCCGAAGCGT

TCCTAAAAGA

TCCTAAAAGG

TCCTAAACGA

TCCTAAACGG

TCCTAAACGT

TCCTAAGAGA

TCCTAAGAGG

TCCTAAGCGA

TCCTAAGCGG

TCCTAAGCGT

TCCAAAA

Gén

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

Aminosav valtozasa

NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProlLys)

NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProlLys)

NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProlLys)

NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProlLys)

NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProlLys)

NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProlLys)

NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)
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Kromoszoma

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

Pozicio

(hg19)

43609950

43609950

43609950

43609950

43609950

43609950

43609950

43609952

43609952

43609952

43609952

43609952

Referencia allél

C

GC

GC

GC

GC

GC

Alternativ allél

TCCAAAG

TCCCAAA

TCCCAAG

TCCGAAA

TCCGAAG

TCCTAAA

TCCTAAG

CAAAAAGA

CAAAACGA

CAAAACGG

CAAAACGT

CAAAGAGG

Gén

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

Aminosav valtozasa

NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProlLys)

NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProlLys)

NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProlLys)

NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProlLys)

NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProlLys)

NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProlLys)

NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)
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Kromoszoma

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

Pozicio

(hg19)

43609952

43609952

43609952

43609952

43609952

43609952

43609952

43609952

43609952

43609952

43609952

43609952

Referencia allél

GC

GC

GC

GC

GC

GC

GC

GC

GC

GC

GC

GC

Alternativ allél

CAAAGCGA

CAAAGCGG

CAAAGCGT

CCAAAAGA

CCAAACGA

CCAAACGG

CCAAACGT

CCAAGAGA

CCAAGAGG

CCAAGCGA

CCAAGCGG

CCAAGCGT

Gén

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

Aminosav valtozasa

NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProlLys)

NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProlLys)

NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProlLys)

NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProlLys)

NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProlLys)

NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProlLys)

NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)
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Kromoszoma

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

Pozicio

(hg19)

43609952

43609952

43609952

43609952

43609952

43609952

43609952

43609952

43609952

43609952

43609952

43609952

Referencia allél

GC

GC

GC

GC

GC

GC

GC

GC

GC

GC

GC

GC

Alternativ allél

CGAAAAGA

CGAAAAGG

CGAAACGA

CGAAACGG

CGAAACGT

CGAAGAGA

CGAAGAGG

CGAAGCGA

CGAAGCGG

CGAAGCGT

CTAAAAGG

CTAAACGA

Gén

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

Aminosav valtozasa

NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProlLys)

NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProlLys)

NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProlLys)

NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProlLys)

NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProlLys)

NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProlLys)

NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)
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Kromoszoma

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

10.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

kr.

Pozicio

(hg19)

43609952

43609952

43609952

43609952

43609952

43609952

43613904

43615630

43615630

43615630

43615630

43615630

43615630

Referencia allél

GC

GC

GC

GC

GC

GC

TTG

TTCC

TTCC

TTCC

TTCC

TTCC

TTCC

Alternativ allél

CTAAACGG

CTAAACGT

CTAAGAGA

CTAAGCGA

CTAAGCGG

CTAAGCGT

ACT

ACCA

ACCG

ACCT

GCCA

GCCG

GCCT

Gén

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

RET

Aminosav valtozasa

NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProlLys)

NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProlLys)

NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProlLys)

NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProlLys)

NP_066124.1:p.
(Leu790Thr)

NP_066124.1:p.(Asp903_
Ser904delinsGluPro)

NP_066124.1:p.(Asp903_
Ser904delinsGluPro)

NP_066124.1:p.(Asp903_
Ser904delinsGluPro)

NP_066124.1:p.(Asp903_
Ser904delinsGluPro)

NP_066124.1:p.(Asp903_
Ser904delinsGluPro)

NP_066124.1:p.(Asp903_
Ser904delinsGluPro)
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Local Run Manager TruSight Oncology Comprehensive (EU) elemzési modul Munkafolyamat Utmutaté

E. flUggelék — Tudasbazis telepitése

A TSO Comprehensive (EU) elemzési modul programhoz telepitett Tudasbazis (KB) szlikséges az
elemzés elvégzéséhez. A KB-k zip fajlok, amelyek letdltheték az lllumina Lighthouse portalrdl. Az
lllumina Idénként Uj KB-kat ad ki. A készlilékre telepitett KB frissitéséhez toltse le a legfrissebb KB-t,

amely kompatibilis a TSO Comprehensive (EU) elemzési modul programmal. KB frissitésekor a kordbban

telepitett KB eltavolitasra kerll a telepitési folyamat soran. Ne telepitsen KB-t, mikdzben szekvenalasi

futtatds, elemzés vagy mas telepitési folyamat van folyamatban.

A FIGYELEM!

Az adatvesztés elkeriilése érdekében a telepitési utasitasok betartasa el6tt gy6z8djon

meg arrdl, hogy nincs folyamatban mas folyamat.

/N FIGYELEM!

A Modules & Manifests (Modulok és jegyzékek) oldalrol vald navigalas vagy a bongész6

bezarasa a KB telepitése kdzben megszakitja a telepitési folyamatot.
1. Toltse le a kivant KB-t (*.zip) a készulék helyi kdnyvtaraba vagy egy haldzati szamitdgépre. AD
meghajté a preferalt hely.
2. Végezze el a KB ellen6rz66sszeg ellen6rzését az aldbbiak szerint.

a. Windows keresés végrehajtasa a PowerShell-re. Kattintson a jobb gombbal a programra, és
valassza a Run as administrator (Futtatas rendszergazdaként) lehet6séget.

b. AdjamegaGet-FileHash <KB file path>\<kbfilename.zip> -Algorithm MD5-0t egy

PowerShell ablakban az MD5 ellen6rz66sszeg létrehozadsahoz a KB-hoz.

c. Hasonlitsa 6ssze az MD5-0s kimenet ellenérzé 6sszegét a llluminaLighthouse portal KB

ellen6rzé 6sszegével. Ha az ellenérz66sszegek nem egyeznek, torolje ezt a KB-fajlt, és toltse le

Ujra a portalrol.

3. Nyissa meg a TSO Comprehensive (EU) elemzési modul alkalmazast a késziiléken vagy a halézatba
kapcsolt szamitdgépen (helyi haldzat). Tovabbiinformaciokért a TSO Comprehensive (EU) elemzési

modul felhasznaldkezeléshez Iasd: NextSeq 550Dx Instrument referencia-kézikényve
(dokumentumszam: 1000000009513).

4. Jelentkezzen be rendszergazdaként vagy engedéllyel rendelkezé nem rendszergazdai
felhaszndldként a modulbeallitdsok szerkesztéséhez.

A Tools (Eszk6zok) meniben navigdlhat a Modules & Manifests (Modulok és jegyzékek) képernyére.

6. Valassza a TSO Comp (EU) lehetéséget.

7. Vélassza az Install New (U] telepitése) lehet6séget a képerny6 Knowledge Base Version
(Tudasbazis verzid) részében.

8. Atelepitévarazslé megkéri, hogy tallézzon a KB ZIP fajl helyére. Gy6z8djon meg arrdl, hogy az 1.
[épésben letdltott KB-t telepiti.
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A vardzslé a KB-ra vonatkozd informacidkat is megjelenit, beleértve a nevet, a verziét, a RefSeq
adatbazis verzidjat és a kdzzétett datumot.

9. Atelepitévarazsléban véalassza a Continue (Folytatds) lehetéséget.
A telepité ellenérzi, hogy a KB kompatibilis-e a TSO Comprehensive (EU) elemzési modul
programmal, és hogy a KB nem sériilt-e. A KB telepitése kdzben nem lehet Uj TSO Comprehensive
(EU) elemzést inditani. A telepités befejezése utan az Uj KB kilistazédik a Modules & Manifests
(Modulok és jegyzékek) képernydén. A KB neve és verzidszdma is megjelenik a Create Run (Futtatas
Iétrehozdsa), a Requeue Analysis (Ismételten sorba allitott elemzés) és a Edit Run (Futtatas
szerkesztése) képernydkon.
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F. flUggelek Kiberbiztonsag

Virusirtd vagy kartevaéirto szoftver

Az llluminalllumina megerdsitette, hogy a kdvetkez6 virusirtd (AV) vagy kartevéirtd (AM) szoftverek
kompatibilisek a haldzati operacids rendszerrel és a TSO Comprehensive (EU) elemzési modul
programmal, ha a hely el6készitésére vonatkozo iranymutatas szerint vannak konfiguralva:

*  Windows Defender/Windows Security
* BitDefender
* CrowdStrike

A hdldzati, tlizfal- és tarolasi konfiguraciokkal kapcsolatos tovabbi részletekért forduljon az lllumina
mUiszaki ligyfélszolgdlatahoz.

TSO Comprehensive vizsgalat biztonsagi tanusitvany

A TSO Comprehensive (EU) elemzési modul HTTPS protokollt hasznal az adatkapcsolatok titkositasara,
hogy a futtatasi adatok titkosak és biztonsagosak legyenek. A HTTPS az eszk6z webbdngészével
torténd tavoli eléréséhez sziikséges, ugyanazon a haldézaton beliil egy masik géprél. A TSO
Comprehensive (EU) elemzési modul egy TSO Comprehensive (EU) biztonsagi tanusitvany telepitését is
igényli a(z) NextSeq 550Dx instrument TSO Comprehensive (EU) elemzési modul biztonsagi
tanusitvany mellett.

MEGJEGYZES Haa(z) Local Run Manager biztonsagi javitas telepitve van egy NextSeq 550Dx
eszkdzre, akkor a tavoli hozzaférés az ligyfél altal biztositott PC-rél
webbdéngészén keresztil, HTTPS hasznalataval a(z) NextSeq 550Dx Local Run
Manager webportalra le van tiltva.

A(z) TSO Comprehensive (EU) biztonsagi tanusitvanyanak telepitéséhez tegye a kovetkezéket.

Nyissa meg a(z) TruSight Oncology Comprehensive (EU) elemzési modul programot az eszk&zén.

A Tools (Eszkdz6k) menliben navigalhat a Modules & Manifests (Modulok és jegyzékek) képernyére.
Valassza ki a TSO Comp (EU) modult.

Toltse le a(z) TSO Comprehensive HTTPS tanusitvanyt.

Csomagolja ki a zip-fajl tartalmat.

I N

Kattintson a jobb gombbal a BAT-fajlra, és valassza a Run as administrator (Futtatas
rendszergazdaként) lehetéséget.

7. Kovesse az utasitdsokat a telepités befejezéséhez, majd inditsa Ujra a bongészét.
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Biztonsagi tanusitvany ujrageneralasa

Ha nemrégiben megvaltozott az eszkdz neve, vagy Uj tartomanyba helyezték at az eszkozt, a(z)
NextSeq 550Dx instrument és a TSO Comprehensive (EU) elemzési modul valé hozzaférés
visszanyeréséhez Ujra kell generalnia a biztonsagi tanusitvanyt. A(z) NextSeq 550Dx instrument
TruSight Oncology Comprehensive (EU) elemzési modul biztonsagi tanusitvany Ujrageneralasaval
kapcsolatos utasitasokat lasd: NextSeq 550Dx készliilék helyszini el6készitési utmutato
(dokumentumszam: 1000000009869).

A(z) TSO Comprehensive (EU) biztonsagi tanusitvanydnak Ujragenerdldasahoz tegye a kovetkezdket.

1. Akészlléken jelentkezzen be a Windows operdcids rendszerbe.

2. A Windows Fajlkezel6 hasznalataval navigdljon abba a konyvtarba, ahova a KB szolgaltatas
telepitve van (pl. C:\Illumina\Local Run Manager\Modules\TSOCompEU\
[VersionNumber] \KBApiService\bin\Scripts).

3. Kattintson a jobb gombbal a BAT-fjlra, és valassza a Run as administrator (Futtatas
rendszergazdaként) lehetéséget.

4. Kovesse az utasitdsokat a telepités befejezéséhez.

Ha egy masik eszkdzrél kell csatlakoznia a TSO Comprehensive (EU) elemzési modul programhoz,
toltse le és telepitse az Ujra Iétrehozott tanusitvanyt a tavoli eszkdzre.
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M(iszaki tamogatas

Ha miszaki tamogatdsra van szliksége, vegye fel a kapcsolatot az lllumina mdszaki ligyfélszolgalattal.

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

Biztonsagi adatlapok (SDS-ek) — Az lllumina support.illumina.com/sds.html cimen elérhet6 weboldalan
talalhatok.

Termék dokumentacio — Let6lthet6 a support.illumina.com weboldalrol.
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Modositasi el6zmények

Dokumentum Datum Mddositasok leirasa
Dokumentumszam:  2025. julius o Fajltipusok és fajinevek javitva.
200008661 v06 o Egy sor hozzaaddasa a kovetelménycsomag

verzidjanak leirasara az Elemzés részletei
tablazatban

o A Tumortipus sor eltdvolitdsa az Alacsony
mélységli jelentés fejléc tartalmat leird

tablazatbdl
Dokumentumszam:  2025. aprilis Valtozas:
200008661 v05 ¢ A CDx Rendeltetés szerinti felhasznalas

kiértékelve mezében Igen/Nem lehetéségrol
Kiértékelve/Nincs kiértékelve lehetéségre.

* A mikroszatellita instabilitasi statuszra valé
hivatkozas MSI-H-rél az MSI-High-ra és az MSI-
Stable-rél az MS-Stable-re.

o Példak a variansokra.

Dokumentumszam: 2024.januar e 2.3.6-0s verzidra vonatkozé tartalom eltavolitva.
200008661 v04 o A TSO Comprehensive (EU) szoftver bizonyos
verzidira valo hivatkozasok eltavolitasa.
o A konzisztenciara vonatkozd és a minéségi
szabvanyok érdekében kisebb mddositasokat
végeztek a nyelvben és a nyelvtanban.

Dokumentumszam:  2022. junius e TSO Comp v2.3.5 biztonsagi tanusitvany
200008661 v03 informacidinak hozzaadasa.
* Module Settings (Modulbeallitdsok) képernyd
neve frissitve Modules & Manifests (Modulokra
és jegyzékekre).

Dokumentumszam:  2022. aprilis o Kiegészit6é diagnosztikai tartalom hozzaadva.
200008661 v02 » NTRK klinikai vizsgalati tartalom hozzaadva.
Dokumentumszam:  2022. februar A DNS és RNS kibdvitett mérészamok szakaszok
200008661 v01 hozzaadva.

Dokumentumszam: 200008661 v06

IN VITRO DIAGNOSZTIKAI HASZNALATRA. CSAK EXPORTALASI CELOKRA.



Local Run Manager TruSight Oncology Comprehensive (EU) elemzési modul Munkafolyamat Utmutaté

Dokumentum Datum Modositasok leirasa

Dokumentumszam: 2021. november  Elsé kiadas.
200008661 v0O
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