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Dette dokument og dets indhold er ophavsretligt beskyttet af lllumina, Inc. og dets datterselskaber ("lllumina") og er
udelukkende beregnet til kundens kontraktmaessige brug i forbindelse med anvendelsen af det produkt eller de produkter,
som er beskrevet heri, og til intet andet formal. Dette dokument og dets indhold mé ikke bruges eller distribueres til noget
andet formal og/eller pa anden made kommunikeres, offentliggeres eller reproduceres pa nogen som helst made uden
forudgaende skriftligt samtykke fra lllumina. Med dette dokument udsteder lllumina ingen licens under sit patent,
varemeerke, sin copyright eller seedvaneret eller lignende rettigheder for nogen tredjeparter.

Instruktionerne i dette dokument skal felges ngje og fuldstaendigt af kvalificerede og beherigt uddannede medarbejdere for
at sikre, at det produkt eller de produkter, der er beskrevet heri, anvendes korrekt og sikkert. Alt indhold i dette dokument
skal leeses grundigt og forstas inden brug af produktet/produkterne.
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ILLUMINA PATAGER SIG INTET ANSVAR SOM FOLGE AF FORKERT BRUG AF DET PRODUKT ELLER DE PRODUKTER,
DER ER BESKREVET HERI (HERUNDER DELE HERAF ELLER SOFTWARE).

© 2022 lllumina, Inc. Alle rettigheder forbeholdes.

Alle varemeerker tilherer lllumina, Inc. eller de respektive ejere. Specifikke varemasrkeoplysninger er tilgeengelige pa
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llumina® Local Run Manager TruSight™ Oncology Comprehensive (EU)-analysemodulet (TSO
Comprehensive-analysemodul) analyserer sekventeringslaesninger af DNA- og RNA -biblioteker, der er
klargjort ved brug af TruSight Oncology Comprehensive (TSO Comprehensive)-analysen. Den tilteenkte
anvendelse af TSO Comprehensive-analysen er beskrevet i Indlaegsseddel til TruSight Oncology
Comprehensive (EU) (dokumentnr. 200007789).

TSO Comprehensive-analysemodulet understatter korselskonfiguration, sekventering, analyse og
rapportering af de klargjorte DNA- og RNA-biblioteker. For patientprever genererer TSO Comprehensive-
analysemodulet:

En TSO Comprehensive-rapport til hver patientprove, der indeholder ledsagende diagnostiske test,
tumorprofilering og kvalitetskontrolresultater (tilgeengelig i bade PDF- og JSON-format).

En rapport om lav dybde (*.tsv) til hver patientprove, der indeholder en liste over genompositioner
(kommenteret med gensymboler) med utilstreekkelig sekventeringsdybde til at udelukke
tilstedeveerelse af en lille variation i et DNA-bibliotek.

En kvalitetskontrolmalingsfil (*.tsv), der indeholder analysestatus og kvalitetskontrolméalinger for alle
patientprover i en sekventeringskersel.

| forbindelse med kontrolpraver genererer TSO Comprehensive-analysemodulet en kontroloutputrapport
(*.tsv), der indeholder resultater af kvalitetskontrol for eventuelle kontrolpraver i sekventeringskarslen.

TSO Comprehensive (EU)-softwarepakken bruges til at installere TSO Comprehensive-analysemodulet og
understettende softwarekomponenter. TSO Comprehensive (EU)-kravpakken installeres i TSO
Comprehensive-analysemodulet. For delnumre og versionsnumre henvises til Indleegsseddel tilTruSight
Oncology Comprehensive (EU) (dokumentnr. 200007789).

Om denne vejledning

Denne vejledning indeholder instruktioner om konfiguration af karselsparametre for sekventering og
analyseparametre i TSO Comprehensive-analysemodulet. Brug af softwaren kraever basisviden om det
aktuelle Windows-operativsystem og den webbrowser-baserede brugergreenseflade. Du kan finde
yderligere oplysninger om Local Run Manager-dashboardet og systemindstillingerne i NextSeq 550Dx
Instrument Reference Guide (Oversigtsvejledning til NextSeq 550Dx-instrumentet) (dokumentnr.
1000000009513).

Local Run Manager pa NextSeq 550Dx er den software, der bruges til at konfigurere en TSO
Comprehensive-analysekarsel. For yderligere oplysninger henvises til NextSeq 550Dx Instrument
Reference Guide (Oversigtsvejledning til NextSeq 550Dx-instrument) (dokumentnr. 100000000951 3).

Indtast oplysninger om konfiguration af kersel og prove direkte i TSO Comprehensive-analysemodulet.

Installation af en videnbase

Der skal veere installeret en videnbase (KB) for at gennemfore analyser med TSO Comprehensive-
analysemodulet. Du kan downloade KB'er pé lllumina Lighthouse-portalen. lllumina udgiver jesvnligt nye
KB'er. Du opdaterer den KB, der er installeret pa instrumentet, ved at downloade den seneste KB, der er
kompatibel med dit TSO Comprehensive-analysemodul. Ved opdatering af en videnbase slettes den
tidligere installerede videnbase under installationsprocessen. Der ber ikke installeres en videnbase under
en igangveaerende sekventeringskorsel, analyse eller anden installationsproces.
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FORSIGTIG
For at undga datatab skal du kontrollere, at der ikke er nogen igangveerende processer, for du starter
installationen i henhold til vejledningen.

1 Download den enskede videnbase (zip-format), og gem den i en lokal mappe péa instrumentet eller pa
en netveerkscomputer. Den foretrukne placering er D-drevet.

2 Abn Local Run Manager péa instrumentet eller netveerkscomputeren (lokalt netveerk). For yderligere
information om LRM-brugeradministration henvises der til NextSeq 550Dx Instrument Reference Guide
(Oversigtsvejledning til NextSeq 550Dx-instrument (dokumentnr. 71000000009513).

3 Log pa som LRM -administrator eller bruger, der ikke er administrator, med tilladelse til at redigere
modulindstillinger.

4 Ga til skeermen Module Settings (Modulindstillinger) via menuen Tools (Veerktgjer).
Veelg TSO Comp (EU).

6 Veelg Install New (Installer ny) under afsnittet Knowledge Base Version (Videnbaseversion) pa
skaermen.

7 Installationsvejledningen beder dig om at ga til placeringen for zip-filen med KB'en. Serg for at
installere den KB, du downloadede pé trin 1.
Installationsvejledningen viser ogsa oplysninger om KB'en, herunder navn, version, RefSeq-
databaseversion og udgivelsesdato.

8 Veelg Continue (Fortsaet) i installationsvejledningen.
Installationsprogrammet kontrollerer, at videnbasen er kompatibel med TSO Comprehensive-
analysemodulet, og at videnbasen ikke er beskadiget. Det er ikke muligt at starte en ny TSO
Comprehensive-analyse under installationen af videnbasen.

FORSIGTIG

Hvis du forlader siden Module Settings (Modulindstillinger) eller lukker browseren under installationen af
KB'en, bliver installationsprocessen annulleret.

9 Nar installationen er fuldfert, bliver den nye KB vist pa skeermen Module Settings (Modulindstillinger).
KB'ens navn og version bliver ogsa vist pa skaermene Create Run (Opret kersel), Requeue Analysis
(Genindseet analyse i ko) og Edit Run (Rediger korsel).

Oplysninger om TSO Comprehensive Analysis Module

TSO Comprehensive Analysis Module indeholder analysemodul, videnbase og kravpakkeversion pa
skeermen Module Settings (Modulindstillinger).

1 Abn Local Run Manager pé instrumentet.

2  Gatil skeermen Module Settings (Modulindstillinger) via menuen Tools (Veerktojer).
3 Veelg TSO Comp (EU).

Skeermen Module Settings (Modulindstillinger) viser folgende installationsoplysninger:

Device Identifier (Enhedsidentifikator) — En unik enhedsidentifikator for det installerede TSO
Comprehensive-analysemodul og den tilherende kravpakke. Denne identifikator er ikke pavirket af den
installerede videnbaseversion.

Product Identifier (Produktidentifikator) —Versionen af det installerede TSO Comprehensive-
analysemodul.
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Mcodified On (/£ndret den) — Datoen og tidspunktet for den seneste installation eller opdatering af
selve TSO Comprehensive-analysemodulet.

Sequencing Run Settings (Indstillinger for sekventeringskarsel) — Viser de indstillinger for leesningstype
(paired-end) og laesningsleengde, der er knyttet til TSO-analysemodulet.

Claims Installed (Installerede krav) — Viser versionen af den installerede kravpakke og tilherende krav til
ledsagende diagnosticering. Kravpakken inkluderer kravene for patesnkt anvendelse af ledsagende
diagnosticering, som bliver evalueret af TSO Comprehensive-analysemodulet.

Knowledge Base Version (Videnbaseversion) — Du kan finde instruktioner til installation og opdatering
af KB'en under Installation af en videnbase pa side 1. Dette afsnit indeholder installationsoplysninger
om videnbasen i folgende felter:

Felt Beskrivelse
Name (Navn) KB'ens navn.
Version KB-versionen.

RefSeq Version Den version af RefSeq, som KB'en indeholder. Hvis RefSeq-oplysningerne stammer fra

(RefSeqg- cachefilerne fra Ensembl Variant Effect Predictor (VEP)?, vil VEP-versionen fremga.
version)

Published Datoen for udgivelse af KB'en.

(Udgivet)

Installed Datoen for installation af KB'en.

(Installeret)

State (Tilstand) KB-installationens tilstand. Vises som “Ready” (Klar), nar installationen er fuldfert.

T MclLaren W, Gil L, Hunt SE, et al. The ensembl variant effect predictor. Genome Biol. 2016
Jun 6;17(1): 122.

Konfiguration af karselsparametre

;
2
3

Log ind p& Local Run Manager pé instrumentet eller fra en netveerkscomputer.
Veelg Create Run (Opret karsel), og veelg derefter TSO Comp (EU).

Indtast et karselsnavn, der identificerer karslen fra sekventeringen til og med analysen, under
hensyntagen til foelgende kriterier.
1-40 tegn.
Kun alfanumeriske tegn, understregningstegn og bindestreger.
Understregningstegn og bindestreger skal forudgas og efterfolges af et alfanumerisk tegn.
Unikt pé tveers af alle karsler pa instrumentet.

[Valgfrit] Indtast en korselsbeskrivelse, der gor det lettere at identificere kerslen, under hensyntagen til
folgende kriterier.

1-150 tegn.

Kun alfanumeriske tegn og mellemrum.

Mellemrum skal forudgés og efterfolges af et alfanumerisk tegn.

Angivelse af prgver til karslen

Du angiver prover til kerslen ved at anvende en af felgende muligheder.

Indtast praverne manuelt — Brug den tomme tabel p& skeermen Create Run (Opret korsel). Se afsnittet
Antal biblioteker og valg af indekser i Indlaegsseddel til TruSight Oncology Comprehensive (EU)
(dokumentnr. # 200007789), hvor du kan finde alle de understattede provekonfigurationer.
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Importér prever — Ga til en ekstern fil i et kommasepareret veerdiformat (*.csv). Du kan downloade en
skabelon pa skeermen Create Run (Opret karsel).

i’i FORSIGTIG

Uoverensstemmelser mellem proverne og indeksprimerne kan resultere i ukorrekt resultatrapportering pa
grund af manglende positiv preveidentifikation. Indtast preve-ID'er, og tildel indekser i Local Run
Manager, inden du begynder biblioteksklargeringen. Registrer preve-ID'er, indekser og
pladebregndsorientering til senere brug i forbindelse med biblioteksklargeringen.

i’f FORSIGTIG

For at undga datatab skal du serge for, at en videnbase ikke er ved at blive installeret, inden en korsel
gemmes.

Manuel indtastning af praver

1 Indtast et unikt prove-ID i feltet Sample ID (Preove-ID) under hensyntagen til felgende kriterier. Alle
kontrolpraver skal tilsasttes farst. Se Kontrolpraver péa side 5 for at fa mere at vide.
1-25 tegn.
Kun alfanumeriske tegn, understregningstegn og bindestreger.
Understregningstegn og bindestreger skal forudgés og efterfolges af et alfanumerisk tegn.

2 [Valgfrit] Indtast en provebeskrivelse i feltet Sample Description (Provebeskrivelse) under hensyntagen
til folgende kriterier.
1-50 tegn.
Kun alfanumeriske tegn, bindestreger, understregningstegn og mellemrum.
Mellemrum, understregningstegn og bindestreger skal forudgéas og efterfolges af et alfanumerisk
tegn.

3 Veelg et indeks til det DNA-bibliotek og/eller RNA-bibliotek, du har klargjort fra proven.
Serg for, at RNA- og DNA-praverne er i separate kolonner.
Feltet DNA i7+i5 Sequence (DNA i7+i5-sekvens) bliver automatisk udfyldt efter valg af et DNA-indeks-
ID. Feltet RNA i7+i5 Sequence (RNA i7+i5-sekvens) bliver automatisk udfyldt efter valg af et RNA-
indeks-ID.
Udover oversigten her kan du finde yderligere oplysninger om valg af indeks-ID i afsnittet Antal
biblioteker og valg af indekser Indleegsseddel til TruSight Oncology Comprehensive (EU) (dokumentnr.
200007789).
DNA-provebibliotek: Veelg et unikt indeks-ID (UPxx- eller CPxx-indeks) pa rullelisten DNA Index ID
(DNA-indeks-ID).
RNA-provebibliotek: Veelg et unikt indeks-ID (kun UPxx-indeks) pé rullelisten RNA Index ID (RNA-
indeks-1D).
Hvis der er tre biblioteker i alt i kerslen, skal du felge retningslinjerne for indeksvalg i
Indleegsseddel til TruSight Oncology Comprehensive (EU) (dokumentnr. 200007789).

4 | feltet Tumor Type (Tumortype) tildeler du en tumortype til hver prove, idet du veelger den mest
specifikke af de tilgeengelige tumortyper. Se Valg af tumortype pa side 6.
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5 | feltet Tumor Type (Tumortype) tildeler du en af falende kontroltyper til hver kontrol. Se Kontrolpraover

pa side 5.

DNA External Control (DNA, ekstern kontrol)

RNA External Control (RNA, ekstern kontrol)

DNA No-Template Control (DNA, ingen skabelonkontrol)

RNA No-Template Control (RNA, ingen skabelonkontrol)
Ved brug af TruSight Oncology DNA -kontrol, er kontroltypen DNA, ekstern kontrol. Ved brug af
TruSight Oncology RNA -kontrol, er kontroltypen RNA, ekstern kontrol.

6 Tildel kan.
7 [Valgfrit] Veelg Export to CSV (Eksportér til CSV) for at eksportere preveoplysningerne til en ekstern fil.

8 Gennemse oplysningerne pé skaermen Create Run (Opret korsel).
Forkerte oplysninger kan pavirke resultaterne.

9 Veelg Save Run (Gem korsel).

Import af praver

1 Veelg Import CSV (Importér CSV), og ga til den placering, hvor preveoplysningsfilen ligger. Der er to
typer filer, du kan importere.

Veelg Download CSV pa skaermen Create Run (Opret kersel) for at downloade en ny
proveoplysningsskabelon. CSV-filen indeholder de pakraevede kolonneoverskrifter og det
pakreevede format til import. Indtast preveoplysninger i hver kolonne om preverne i kerslen. |
kolonnen Tumor Type (Tumortype) skal du indtaste termen for tumortypen eller den tilhgrende
kode (se Downloading af tumortyper pa side 7). Feltet Tumor Type (Tumortype) anvendes ogsa til
at angive prever som kontroller (se Kontrolprover pé side 5).
Brug en fil med preveoplysninger, der blev eksporteret fra TSO Comprehensive-analysemodulet
ved hjeelp af funktionen Export to CSV (Eksportér til CSV).

2 Gennemse de importerede oplysninger pa skaermen Create Run (Opret karsel).
Forkerte oplysninger kan pavirke resultaterne.

[Valgfrit] Veelg Export to CGSV (Eksportér til CSV) for at eksportere preveoplysningerne til en ekstern fil.

4 Veelg Save Run (Gem korsel).

Kontrolprover

TSO Comprehensive-analysen kreever brug af TruSight Oncology Controls. Ved angivelse af en prove som
kontrol bliver provens ken automatisk sat til Unknown (Ukendt). Du angiver en preve som kontrol ved at
veelge en af de fire kontroltyper i feltet Tumor Type (Tumortype): DNA External Control (positive DNA
control) (DNA, ekstern kontrol (positiv DNA-kontrol)), DNA No-Template Control (DNA, ingen
skabelonkontrol), RNA External Control (positive RNA control) (RNA, ekstern kontrol (positiv RNA-kontrol))
eller RNA No-Template Control (RNA, ingen skabelonkontrol). Du kan finde yderligere oplysninger om
konfiguration af tumortyper for alle prevetyper i forbindelse med karselskonfigurationen under Valg af
tumortype pé side 6.

Der kan kun angives én af hver kontroltype inden for en karsel. Der kan kun angives et DNA-bibliotek for
en DNA External Control (DNA, ekstern kontrol) eller en DNA No-Template Control (DNA, ingen
skabelonkontrol). Der kan kun angives et RNA-bibliotek for en RNA External Control (RNA, ekstern kontrol)
eller en RNA No-Template Control (RNA, ingen skabelonkontrol). Biblioteker, der er angivet som DNA No-
Template Control (DNA, ingen skabelonkontrol) eller RNA No-Template Control (RNA, ingen
skabelonkontrol), bliver ikke modregnet i det maksimale antal biblioteker i en karsel.
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Du kan finde yderligere oplysninger om brug af kontrolprever i Indleegsseddel til TruSight Oncology
Comprehensive (EU) (dokumentnr. 200007789).

Valg af tumortype

Der skal angives en tumortype for hver prove. Med undtagelse af kontroltyperne er de tilgeengelige
tumortyper afledt fra den installerede videnbase og kan aendre sig i forbindelse med opdaterede versioner
af videnbasen.

FORSIGTIG

Ukorrekt valg af tumortype kan medfere ukorrekte resultater. Afhjeelp alle advarsler, der bliver vist i
forbindelse med angivelse af tumortyper, for at undga analysefejl.

Tumortype-termerne er en del af en hierarkisk sygdomsontologi i videnbasen, som er opbygget som et
saet overordnede/underordnede relationer. Eksempel: Termen ikke-smécellet lungecancer er en
underordnet lungecancer, eftersom ikke-smacellet lungecancer er en type lungecancer. Figur 1 illustrerer
et eksempel pé et undersast af en sygdomsontologi, der viser solid tumor som rod-termen og de termer,
der er forbundet med lungecancer og thyreoideacancer (andre tumortyper er ikke vist). En term, der er
forbundet via overordnede/underordnede relationer til en term pa et lavere niveau, kaldes en ascendent.
De forbundne termer pé lavere niveauer er descendenter til ascendent-termen. Eksempel: Lungecancer er
ascendent til adenokarcinom i lungen og smécellet lungecancer, og medulleert thyreoideakarcinom er
descendent til bade thyreoideakarcinom og solid tumor.

Figur1 Eksempel pa et undersast af en sygdomsontologi

Massiv tumor

Thyreoideakarcinom Lungecancer
Medullzert |kke-smacellet Malign pleural Smacellet
thyreoideakarcinom lungecancer mesotheliom lungecancer
|
Papillzert |lkke-pladeepitel,
thyreoideakarcinom ikke-smacellet lungecancer

]

Adenokarcinom i lunge

Follikuleert
thyreoideakarcinom

Hurthle-cellekarcinom
i thyroidea

Adeno-pladeepitelkarcinom
i lunge

Anaplastisk
thyreoideakarcinom

Storcellet karcinom
i lunge

Sarkomatoidt karcinom
i lunge
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Den valgte tumortype for en patientpreve har indvirkning pa:

Hvilke pateenkte anvendelser af ledsagende diagnostiske test, der bliver evalueret for preven. Kun
patientprever, der har den eksakt samme tumortype som tumortypen for den pataenkte anvendelse af
ledsagende diagnostiske test, eller er en descendent dertil, bliver evalueret for dette krav.

Hvilke tumorprofileringsvariationer, der er inkluderet i TSO Comprehensive-analyserapporten. Se
Tumorprofilering af variationer pa side 15.

Nedenstaende vejledning beskriver fremgangsmaden til valg af tumortype via skaermen Create Run (Opret
karsel). Tumortypen kan ogséa konfigureres ved at importere en CSV-fil, der indeholder en tumortype (se
Import af prover pa side 5).

1 Dobbeltklik i cellen Tumor Type (Tumortype) i reekken for den relevante preve for at fa vist de
tilgeengelige tumortyper. De tilgaengelige tumortyper vises pa en hierarkisk liste, der er sorteret
alfabetisk.

Feltet Tumor Type (Tumortype) bruges ogsa til at angive en kontroltype for kontrolprover (se
Kontrolprover pa side 5).

2 Find og veelg den gnskede tumortype ved hjeelp af listen eller ved hjeelp af sagelinjen overst i vinduet
Tumor Type (Tumortype).

Downloading af tumortyper

Du kan downloade en komplet liste over tilgeengelige tumortyper i TSV-format ved at trykke pa knappen
Download Tumor Types TSV (Download tumortype-TSV) pa siden Create Run (Opret korsel). Listen
indeholder felgende oplysninger:

Den tumortype-term, der kan ses pa brugergraensefladen.
Den komplette sti for tumortypen i tumortypehierarkiet (sygdomsontologi).
Den kode, der anvendes af TSO Comprehensive-analysemodulet til at identificere tumortypen.

Redigering af karsel og initiering af sekventering

Du finder en vejledning i redigering af karselsoplysninger og initiering af en sekventeringskarsel i NextSeq
550Dx Instrument Reference Guide (Oversigtsvejledning til NextSeq 550Dx-instrumentet) (dokumentnr.
1000000009513). Analysen og rapporteringen begynder, nar sekventeringskarslen er gennemfort.

| forhold til overvejelser omkring lagerplads kan en sekventeringskersel give et output pa 40-100 GB. Den
sekundaere analyse af en sekventeringskersel kan give et output pa 100-200 GB.

Nar sekventeringsdataene er blevet indhentet, bliver de behandlet af TSO Comprehensive Analysis Module
med henblik p& udferelse af kvalitetskontrol, detektion af variationer, bestemmelse af
tumormutationsbyrde (TMB) og status for mikrosatellit-instabilitet (MSI), bestemmelse af resultaterne for
ledsagende diagnostiske test, vurdering af den kliniske signifikans og potentielle kliniske signifikans af
detekterede variationer og rapportering af resultater. Analysemetoderne er beskrevet i afsnittene nedenfor.

Kvalitetskontrol af kersler

Kvalitetsmalingerne for sekventeringskarsler bliver vurderet for at fastleegge, om de ligger inden for det
acceptable interval. Den samlede procentdel af leesninger, der passerer filteret, bliver sammenlignet med
minimumsteersklen. For laesning 1 og leesning 2 bliver den gennemsnitlige procentdel af baser = Q30, som
giver en prognose for sandsynligheden for en ukorrekt basebestemmelse (Q-score), ogsa sammenlignet
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med minimumstaersklen. Hvis veerdien for hver af disse tre malinger opfylder specifikationerne, bliver
kerslen af kvalitetskontrollen rapporteret som PASS (BESTAET), og analysen fortseettes. Hvis veerdien for
en af disse tre malinger ikke opfylder specifikationen, bliver karslen af kvalitetskontrollen rapporteret som
FAIL (IKKE BESTAET), og analysen fortseettes ikke. Se Kvalitetskontrolmélinger pa side 54 for at f& mere at
vide.

Generering af FASTQ

Sekventeringsdata, der er gemt i BCL-format, bliver demultiplekseret via en proces, der anvender de
unikke indekssekvenser for hver prove, der blev tilfajet pa biblioteksklargeringstrinnet, for at tildele clustre
til det bibliotek, som de stammer fra. Hver cluster indeholder to indekser (i5- og i7-sekvenser, én i hver
ende af biblioteksfragmentet),og kombinationen af disse indekssekvenser anvendes til demultipleksering af
bibliotekspuljerne.

Efter demultiplekseringen genererer denne proces FASTQ-filer, der indeholder sekventeringslaesningerne
for hvert enkelt preovebibliotek og de tilherende kvalitetsscorer for hver basebestemmelse, eksklusive
leesninger fra clustre, der ikke passerede filteret.

DNA-alignment og fejlkorrigering

DNA-alignment og fejlkorrigering indebaerer alignment (sammenligning) af sekventeringslaesninger, der er
afledt fra DNA-provebiblioteker, med et referencegenom og korrigering af fejl i sekventeringslaesningerne
inden variationbestemmelsen.

P& alignment-trinnet bliver DNA-sekvenserne i FASTQ-filerne alignet med hg19-referencegenomet ved
hjeelp af Burrows-Wheeler Aligner (BWA-MEM) med veerktajet SAMtools, og der bliver genereret BAM-filer
(*.bam) og BAM-indeksfiler (*.bam.bai).

De oprindelige BAM-filer bliver yderligere behandlet for at fierne fejl (herunder fejl, der indtreeder i
forbindelse med PCR-amplificering eller sekventering), og leesninger, der er afledt fra det samme unikke
DNA-molekyle, bliver sammenlagt (‘collapsed') i en enkelt repraesentativ sekvens ved hjeelp af den unikke
molekylaere identifikator (UMI), der bliver inkorporeret i biblioteksfragmenterne i forbindelse med
biblioteksklargeringen.

Der udferes endnu en omgang alignment pa de UMI-sammenlagte leesninger ved hjaelp af BWA-MEM og
SAMtools, hvilket resulterer i endnu et saet BAM-filer med tilherende BAM-indeksfiler. Disse BAM-filer
bliver anvendt som input til genamplificeringsbestemmelsen.

Slutteligt bliv er der identificeret kandidater ud fra de sammenlagte BAM-justeringer, og leesningsparrene
bliver igen justeret med disse kandidatinsertioner og -deletioner for at redde signaler, der kan veere gaet
tabt pa grund af fejljusteringer. Samtidig bliver overlappende laesningspar sammenstykket ('stitched', dvs.
bioinformatisk kombineret) til en enkelt konsensusleesning. Alle leesninger bliver herefter udleest som et
tredje seet BAM-filer med tilherende BAM-indeksfiler. Disse BAM-filer bliver anvendt som input til
bestemmelse af sma variationer, bestemmelse af status for mikrosatellit-instabilitet (MSI) og
kvalitetskontrol af DNA-biblioteker.

Bestemmelse af sma variationer

Bestemmelse af sma variationer udferes for DNA-provebiblioteker (eksklusive DNA uden skabelonkontrol)
med henblik p& at detektere sma variationer, herunder enkeltnukleotidvariationer (SNV'er),
multinukleotidvariationer (MNV'er) med en leengde pa op til 3 basepar (bp) samt insertioner eller deletioner
med en leengde pé op til 25 bp. Visse MNV'er, indeler (ét eller flere nukleotider erstattet et ét eller flere
nukleotider er ikke en SNV eller MNV) og deletioner kreever muligvis en fasebestemmelse for at blive
detekteret. Der bliver detekteret et foruddefineret seet af MNV'er, indeler og deletioner for EGFR- og RET-
generne (se Bilag D MNV'er, indels og deletioner i EGFR og RET, der er detekterbare med
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fasebestemmelsesprogrammet pa side 60) ved hjeelp af fasebestemmelse. Fasebestemmelsen af sma
variationer er begraenset til disse variationer alene. Algoritmerne for variationsbestemmelse skelner ikke
mellem variationer af somatisk oprindelse og kimcelleoprindelse.

Detektion af sma variationer

De fejlkorrigerede BAM-filer (sammenlagte og insertions- og deletions-realignede) bliver anvendt som input
i en initial variationsbestemmelsesalgoritme med henblik p& bestemmelse af sma variationer. Det initiale
variationsbestemmelsestrin resulterer i ufiltrerede filer i genom-variationsbestemmelsesformat (gVCF), som
indeholder reference- eller variationstilfeeldebestemmelser for hvert locus, der er omfattet af TSO
Comprehensive-analysen.

Filtrering af sma variationer

Variationskandidater bliver derefter filtreret for tilbagevendende (analysespecifikke) artefakter og
formalinfikserede, paraffinindstebte (FFPE) deamineringsartefakter (provespecifikke). For at imedega
analysespecifikke artefakter bliver der beregnet en justeret kvalitetsscore ved at sammenligne den
observerede variationsfrekvens med en baseline-stgjfordeling for det samme sted. Denne fordeling er
afledt af en profilering af et seet normale FFPE-prover af varierende kvalitet gennem TSO Comprehensive-
analysen. For at imadega provespecifikke artefakter bliver de laesninger, der understotter
variationsbestemmelsen, stratificeret efter fejlrate. Laesninger, der stammer fra
dupleksleesninger/sammenstykkede laesninger har den laveste fejlrate, og leesninger, der stammer fra
simplekslaesninger (dvs. ikke-duplekslaesninger/ikke sammenstykkede laesninger) har den hgjeste fejlirate.
Estimeringen af disse fejlrater sker ved evaluering af alle loci med rapporterede variationsallelfrekvenser
under 5 %. Ikke-referencelaasninger pa disse steder skyldes i stor udstraskning fejl, og sande somatiske
haendelser vil ikke pavirke disse fejlrateestimater betydeligt, fordi de er relativt sjaeldne. Fordi disse
leesningsklasser (dupleks/sammenstykket og simpleks) har forskellige, provespecifikke fejlrater, kan
palidelig detektion af en variationskandidat kreeve flere eller faerre leesninger, afhaengigt af den
pageeldende fejlrate. Eksempel: Ved en daekningsdybde pa 200 laesninger kan en variation bestemmes
med pélidelighed med tre understottende laesninger af hgj kvalitet eller med fem understottende laesninger
af lavere kvalitet.

Variationskandidater, som ikke har tilstraskkelig leesningsunderstottelse baseret pa denne fejlbevidste
model, eller som har lave justerede kvalitetsscorer, bliver markeret med filtreringsflaget LowSupport
(LavUnderstottelse) og bliver betragtet som referencebestemmelser. Hvis stedet ogsé har utilstraskkelig
deekning til variationsbestemmelse (under 100x), bliver variationen markeret med filtreringsflaget LowDP
(LavDP) og bliver betragtet som en manglende bestemmelse. Variationer med hgj praevalens i COSMIC3
har lavere tesrskler for hver af disse kvalitetsmalinger end ikke-COSMIC-variationer. Dette filtreringstrin
resulterer i filtrerede gVCF-filer.

Fasebestemmelse af sma variationer

Der anvendes et fasebestemmelsesprogram til at identificere visse MNV'er, indeler og deletioner i EGFR-
og RET-genet. Algoritmen identificerer variationer i EGFR- og RET-genet, der er kandidater til
fasebestemmelse, i de filtrerede gVCF-filer fra det foregdende trin og arrangerer variationerne i lokale
nabolag. Den gennemsgger derefter den fejlkorrigerede BAM-fil for evidens for, at disse sma variationer
forekommer i de samme klonale subpopulationer med hinanden (dvs. i fase med hinanden). Dette gaores
ved at samle overlappende leesninger i nabolaget i et minimalt seet clustre, der indeholder de samme
variationer. Variationer detekteres ved at undersage strengene i Concise Idiosyncratic Gapped Alignment
Report (CIGAR) (Koncis idiosynkratisk rapport over alignment med introduktion af huller (CIGAR)) i BAM-
filen og sammenligne laesningssekvenserne med referencegenomsekvensen.
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Sammenfletning af sma variationer

Til sidst bliver de MNV'er, indeler og deletioner, der blev detekteret af fasebestemmelsesprogrammet,
sammenflettet i de filtrerede gVCF-filer. Kun MNV'er, indeler og deletioner fra en foruddefineret liste over
variationer i EGFR- og RET-generne kan sammenflettes gVCF'en (se Bilag D MNV'er, indels og deletioner i
EGFR og RET, der er detekterbare med fasebestemmelsesprogrammet pa side 60 ). MNV'er, indeler og
deletioner fra fasebestemmelsesprogrammet har forrang frem for eventuelle MNV'er og deletioner, der
allerede findes i gVCF'en fra det indledende variationsbestemmelsestrin. Dette trin resulterer i
sammenflettede gVCF-filer.

Annotering af sma variationer

Detekterede sma variationer bliver kommenteret ved hjeelp af annoteringsprogrammet Nirvana med
oplysninger fra RefSeqg-databasen og diverse populationsdatabaser (COSMIC, ClinVar, dbSNP, 1000
Genomes og gnomAD). Annoteringen af sma variationer udferes flere gange uafhaengigt af hinanden, som
beskrevet i nedenstaende afsnit.

Statiske kommentardatabaser til TMB-beregning

Nirvana anvendes til annotering af bestemmelser af filtrerede sma variationer med statiske (ikke-
opdaterbare) kommentardatabaser til brug ved efterfelgende TMB-beregning (se Tumormutationsbyrde pa
side 11). gVCF'en fra trinnet med fasebestemmelse af sma variationer (se Bestemmelse af sma variationer
pa side 8) anvendes som input. De variationer, der bliver detekteret med fasebestemmelsesprogrammet,
bliver ikke anvendt til TMB-beregning.

Statiske kommentardatabaser til bestemmelse af ledsagende diagnostiske test

Nirvana anvendes til annotering af bestemmelser af filtrerede sma variationer med statiske (ikke-
opdaterbare) annotationsdatabaser til brug ved efterfolgende bestemmelse af ledsagende diagnostiske
test (se Bestemmelse af ledsagende diagnostiske test pa side 14). gVCF'en fra trinnet med
fasebestemmelse af sma variationer (se Bestemmelse af sma variationer pa side 8) anvendes som input.

Opdaterbar RefSeqg-database til tumorprofilering

Nirvana anvendes til at kommentere bestemmelser af filtrerede sma variationer med en opdaterbar
RefSeqg-database som led i den efterfalgende tumorprofilering af variationer (se Tumorprofilering af
variationer pa side 15). Den opdaterbare RefSeqg-database er inkluderet som en del af KB'en, og den kan
opdateres regelmaessigt med henblik pa kompatibilitet med andet KB-indhold.

Genamplifikationsbestemmelse

Der udferes genamplifikationsbestemmelse for DNA-provebiblioteker (eksklusive DNA uden
skabelonkontrol). Der anvendes en algoritme til at identificere amplificerede gener og beregne
foldeendringsveerdien for de amplifikationsgener, der er omfattet af TSO Comprehensive-analysen.
Foldeendringen for et givet gen bliver afledt af den normaliserede leesningsdybde for genet i proven i
forhold til den normaliserede laesningsdybde for diploidomrader fra den samme prove. En foldeendring, der
overstiger en gen-specifik graenseveerdi, bliver betragtet som en genamplifikation. Dette analysetrin
resulterer i en VCF-fil, der opsummerer genamplifikationsstatussen og den beregnede foldeendring for
hvert amplifikationsgen, der er omfattet af analysen.
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Tumormutationsbyrde

TMB bliver beregnet for DNA-provebiblioteker (eksklusive DNA uden skabelonkontrol). Der bliver genereret
en TMB-score ud fra den gVCF-fil, der bliver genereret i forbindelse med filtreringen af sma variationer (se
Bestemmelse af sma variationer pa side 8), og de annotationer, der bliver genereret i forbindelse med
annoteringen af sma variationer. SNV'er og variationer af insertioner og deletioner inkluderes i beregningen
af TMB-scoren, som bliver afledt af teellingen af ikke-aktiverende somatiske variationer pr. megabase
(evaluerbart omrade). Aktiverende mutationer identificeres og filtreres pa baggrund af COSMIC-teslling.
TSO Comprehensive-analysen skelner ikke mellem variationer af somatisk oprindelse og
kimcelleoprindelse med henblik pa bestemmelse af sma variationer, men variationer bliver markeret som
sandsynlige kimcellevariationer med henblik pa beregning af TMB-score ved hjeelp af en kombination af
populationsdatabaser og post-databasefiltrerende strategier. Variationer, der observeres hyppigt pa tveers
af populationsdatabaser, er sandsynligvis af kimcelleoprindelse. Efter databasefiltrering markerer
proxyfilteret variationer som kimcelleinjer, hvis de er omgivet af variationer, som databasen har markeret
som kimcellelinjer. Variationer, der bliver identificeret som sandsynlige kimcellevariationer, udelukkes fra
beregningen af TMB-score. Det evaluerbare omrade bliver dynamisk justeret pr. prove pa baggrund af
sekventeringsdybden. Genomomrader med et hgjt baggrundsstejniveau udelukkes fra TMB-beregningen.
TMB beregnes som antallet af somatiske non-hotspotvariationer med VAF >=5 % divideret med storrelsen
af det evaluerbare omrade.

Microsatellite Instability Status (Status for mikrosatellit-instabilitet)

For at fast MSI-status for en prove vurderes i alt 130 foruddefinerede MSI-steder. For hvert sted
sammenlignes den gentagne leengdefordeling med et panel af normale prever for at se, om den gentagne
fordel er aendret signifikant. Den endelige MSI-score beregnes som antallet af ustabile steder divideret
med det samlede antal ustabile steder (dvs. steder med tilstreekkelig deekning). En prove anses som MSI-
H, hvis dens MSI-score er >= 20,00 %.

Kvalitetskontrol af DNA-prgvebiblioteker

DNA-provebiblioteker (kun patientprover) bliver vurderet for potentiel kontaminering med DNA fra andre
prover (fremmed DNA) ved hjeelp af en kombination af en kontamineringsscore og en p-veerdi for
kontaminering. | kontaminerede prover er der kimcellevariationer (enkeltnukleotidpolymorfismer (SNP'er))
med VAF-afvigelser i forhold til de forventede veerdier pa 0 %, 50 % eller 100 %. Algoritmen beregner en
log-likelihood-score pa tvaers af alle almindelige SNP-positioner, hvor der bliver rapporteret SNV-
bestemmelser. Jo hgjere kontamineringsscoren er, jo hgjere er sandsynligheden for kontaminering med
fremmed DNA. P-veerdien for omarrangering udtrykker en score for kromosomal ubalance, som betegner
den samlede sandsynlighed for de observerede variationsbestemmelser pa tveers af hvert kromosom. En
preve vurderes at vaere kontamineret, hvis bade kontamineringsscoren og p-veerdien for omarrangering
ligger over den foruddefinerede kvalitetsteerskel. Hvis der bliver detekteret kontaminering, bliver DNA-
biblioteks-QC'en ikke bestéet, og der vil ikke veere nogen tilgeengelige resultater for sma variationer,
genamplifikationer, MSI eller TMB. Derudover vil resultatet for ledsagende diagnostiske test eller
tumorprofilering ikke veere tilgeengeligt, hvis det er afheengigt af en bestaet DNA-biblioteks-QC.

Der anvendes QC-malinger til at vurdere validiteten af bestemmelsen af sméa variationer, TMB, MSI og
genamplifikationer for DNA-provebiblioteker, der bestar kontamineringskvalitetskontrollen. Hvis
provebiblioteket ikke bestar en eller flere kvalitetsmalinger, bliver den tilsvarende variationstype eller
biomarkar ikke rapporteret, og den tilherende QC-kategori i rapportens toptekst vises som FAIL (IKKE
BESTAET). Derudover vil resultatet for ledsagende diagnostiske test eller tumorprofilering ikke veere
tilgeengeligt, hvis det er afhaengigt af en bestaet QC for en eller flere af nedenstdende QC-kategorier.

DNA-biblioteks-QC-resultater er tilgeengelige i filen MetricsOutput.tsv. Se Malingsoutput péa side 42.

Dokumentnr. 200008661 vO02 DAN 11

KUN TIL IN VITRO-DIAGNOSTIK
KUN TIL EKSPORT



Local Run Manager TruSight Oncology Comprehensive (EU) Analysis Module Vejledning til arbejdsgang

Rapportering af lav dybde for DNA-pravebiblioteker

Der bliver genereret en rapport om lav dybde for hver patientpreve med et DNA-bibliotek, herunder en liste
over genompositioner med en total sekventeringsdybde <100, for hvilke en bestaende lille variation ikke
blev detekteret. Disse positioner har utilstraekkelig sekventeringsdybde til at udelukke tilstedeveerelsen af
en lille variation. Bemeerk, at det stadig er muligt at detektere variationer med en total sekventeringsdybde
<100, hvis der er tilstraekkelig sekventeringsdybde for variationsallelen.

Sammenheaengende positioner med lav dybde, der overlapper de samme gener, bliver samlet i
genomintervaller i rapporten om lav dybde. Hvert genominterval i rapporten bliver kommenteret med et
eller flere RefSeq-gensymboler. RefSeq-kommentarerne er baseret pa den RefSeq-database, der er en del
af KB'en, og kan endre sig ved opdatering af KB.

Du kan finde yderligere oplysninger om rapportindholdet under Rapport om lav dybde pa side 45.

RNA-alignment

Der udfares RNA-alignment for RNA-provebiblioteker, herunder forbehandling af ikke-alignede
sekventeringslaesninger, hvor sekventeringslaesninger bliver alignet med et referencegenom, og
efterbehandling af alignede sekventeringsleesninger.

Forst bliver RNA-sekvenser i FASTQ-filer prevereduceret til cirka 30 millioner leesninger pr RNA-
provebibliotek. Det gares ved en tilfeeldig udvaelgelse af leesninger i FASTQ-inputfilerne efter en
sandsynlighedsfordeling. Derefter bliver enderne af RNA-sekvenserne trimmet til en maksimal leengde pa
76 basepar.

De forbehandlede laesninger bliver derefter alignet med hg19-referencegenomet, og der bliver identificeret
splejsningspunktkandidater. Dette medferer generering af BAM-filer og BAM-indeksfiler for alignede
lzesninger og en tabulatorsepareret tekstfil for splejsningspunktkandidater.

Slutteligt bliver duplikatleesninger markeret i BAM-filerne, sé& de kan udelukkes fra de efterfelgende trin.
Dette trin medferer generering af BAM-filer og BAM-indeksfiler, der bliver anvendt som input til RNA-
fusionsbestemmelse og RNA-splejsningsvariationsbestemmelse.

RNA-fusionsbestemmelse

Der udferes fusionsbestemmelse for RNA-provebiblioteker (eksklusive RNA uden skabelonkontrol). Der
bliver identificeret fusionskandidater ud fra anomale leesningspar (dvs. leesninger, der alignes med andre
kromosomer eller i uventede orienteringer) i BAM-filerne (der bliver genereret i forbindelse med RNA-
alignment) for de fusionsgener, som TSO Comprehensive-analysen er rettet mod. Fusionsunderstottende
leesninger bliver sammensat i fusionskandidat-contigs. Fusionskandidat-contigs bliver derefter alignet
tilbage til referencegenomet. Disse fusionskandidat-contigs bliver derefter vurderet imod en reekke filtre,
for de bliver rapporteret som detekteret. Disse filtre er opsummeret i nedenstaende tabel.

Filter Beskrivelse

Imprecise (Uprascis) En lavoplesningskandidat, ikke en sammenstillet fusionsbestemmelse.

RepeatOverlap Fusionen er tagget som overlappende med en repeat-region. Anvendes kun som filter for

(RepeatOverlapning) fusionskandidater med ikke-unik kortlaegning.

WeakBreakend Laesnings-/alignmentevidensen pa den ene side af fusionen er svag. Dette filter indikerer som

(SvagBrudende) regel, at laesningerne kun overlapper fusionen med nogle fa basepar. Det kan ogsa indikere for hgj
homologi.

DuplicateContig De to halv-contigs af fusionen bestar af den samme sekvens.

(DuplikatContig)
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Filter Beskrivelse

Contiglntragenic Realignment af halv-contigs frembringer alignments, der kortleegges mod det samme gen pa
(Contigintragenisk) begge sider (eller inden for 1 kb hvis ukommenteret).

LowQ (LavQ) Unikke fusionsunderstettende leesninger er under en foruddefineret teerskel (teersklen er 5 for 9-16

millioner laesninger; 6 for 16-26 millioner leesninger; 7 for 26-30 millioner leesninger).

Der kan eventuelt detekteres yderligere fusioner ved hjeelp af RNA-splejsningsvariationsbestemmelse (se
RNA-splejsningsvariationsbestemmelse pa side 13 og Sammenfletning af RNA-fusioner pa side 13).

RNA-splejsningsvariationsbestemmelse

Der udferes RNA-splejsningsvariationsbestemmelse for RNA-provebiblioteker (eksklusive RNA uden
skabelonkontrol). Splejsningsvariationskandidater (splejsningspunkter) fra RNA-alignment bliver
sammenlignet med en database over kendte transskripter og en splejsningsvariationsbaseline for ikke-
tumor-splejsningspunkter, der er genereret ud fra et seet normale FFPE-prover fra forskellige veevstyper.
Alle splejsningsvariationer, der stemmer overens med databasen eller baselinen, filtreres fra, medmindre
de eri et seet af splejsningspunkter med kendt onkologisk funktion. Hvis der er tilstraekkelig
leesningsunderstottelse, bliver splejsningsvariationskandidaten bevaret. | denne proces bliver der ogséa
identificeret RNA-fusionskandidater (se Sammenfletning af RNA-fusioner pa side 13).

Sammenfletning af RNA-fusioner

Fusioner, der bliver identificeret i forbindelse med RNA-fusionsbestemmelse, bliver sammenflettet med
fusioner fra proksimale gener, der bliver identificeret i forbindelse med RNA-
splejsningsvariationsbestemmelse. Disse bliver derefter markeret med gensymboler eller navne i forhold til
en statisk database over transskripter (GENCODE version 19). Denne proces resulterer i et seet
fusionsbestemmelser, der er egnede til rapportering.

Kommentering af RNA-splejsningsvariationer

Detekterede RNA-splejsningsvariationer bliver kommenteret ved hjeelp af annoteringsprogrammet Nirvana
med oplysninger fra RefSeq-databasen. Annoteringen af splejsningsvariationer udferes uafheengigt flere
gange, som beskrevet i nedenstaende afsnit.

Statisk RefSeq-database til bestemmelse af ledsagende diagnostiske test

Nirvana anvendes til annotering af detekterede RNA-splejsningsvariationsbestemmelser med en statisk
(ikke-opdaterbar) RefSeq-database til brug ved efterfalgende bestemmelse af ledsagende diagnostiske
test (se Bestemmelse af ledsagende diagnostiske test péa side 14). Splejsningsvariationer kommenteres
med eendringer pa transskript-niveau (dvs. bergrte exoner i et gens transskript) med hensyn til RefSeq.
Denne RefSeq-database er den samme som den statiske RefSeq-database, der anvendes i forbindelse
med annotering af sma variationer.

Opdaterbar RefSeq-database til tumorprofilering

Nirvana anvendes til at kommentere detekterede RNA-splejsningsvariationsbestemmelser med en
opdaterbar RefSeq-database som led i en efterfolgende tumorprofilering af variationer (se Tumorprofilering
af variationer pa side 15). Splejsningsvariationer kommenteres med aendringer pa transskript-niveau (dvs.
berorte exoner i et gens transskript) med hensyn til RefSeq. Den opdaterbare RefSeq-database er
inkluderet som en del af KB'en, og den kan opdateres regelmasssigt med henblik p& kompatibilitet med
andet KB-indhold.
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Kvalitetskontrol af RNA-prgvebiblioteker

Der anvendes QC-malinger til at vurdere validiteten af RNA-prevebiblioteker. Hvis en QC-maling ikke er
inden for det acceptable omrade, bliver RNA-biblioteks-QC'en rapporteret som FAIL (IKKE BESTAET), og
der vil ikke veere nogen tilgeengelige resultater for fusions- eller splejsningsvariationer. Derudover vil
resultatet for ledsagende diagnostiske test eller tumorprofilering ikke veere tilgaengeligt, hvis det er
afheengigt af en bestédet RNA-biblioteks-QC.

RNA-biblioteks-QC-resultater er tilgeengelige i filen MetricsOutput.tsv. Se Malingsoutput pa side 42.

Transkripts

Et transkript er en RNA-streng, der er transkriberet fra DNA. Dette RNA kan herefter translateres for at
danne et protein. Et gen kan have flere transkripts, f.eks. hvis der anvendes forskellige promotorer, eller
hvis der er forskellige manstre for exonsplejsning. Hvert transkript har et unikt nummer. | HGVS-
nomenklaturet kan en nukleotideendring, der berorer en kodende sekvnes, anferes med henvisning til et
transkript, hvor det forste bogstav indikerer vildtypeallelen, og det andet bogstav indikerer
variationsallelen. NM_004333.4:¢c.1799T>A betyder f.eks., at ved position 1799 i transkript NM_004333.4
koder det kodende RNA et T i referencegenomet, men andre til et A for denne variation.

Kontrolrapportering

Der bliver genereret en kontroloutput-rapport for hver analyse, som indeholder en vurdering af hver
inkluderet kontrolprave i karslen. TSO Comprehensive-analysemodulet ugyldigger ikke automatisk
patientprover baseret pa resultater af kontrolprover.

Du kan finde en vejledning i kerselsgyldighed og patientprevegyldighed pa baggrund af resultaterne af
kontrolpreverne i Indleegsseddel til TruSight Oncology Comprehensive (EU) (dokumentnr. 200007789).

Kontroloutput-rapporten findes i filen ControlOutput.csv. Se Kontroloutput-rapport péa side 40.

Bestemmelse af ledsagende diagnostiske test

For hver installeret pateenkte anvendelse af ledsagende diagnosticering test (CDx) bestemmer TSO
Comprehensive Analysis Module brugbarheden af den patsenkte CDx-anvendelse for hver patientprove pa
baggrund af patientprovens tumortype. Hvis patientprovens tumortype er et eksakt match eller en
descendent til tumortypen for en pateenkt CDx-anvendelse, vurderes den at vaere brugbar for den
pageeldende pateenkte CDx-anvendelse. Du kan finde yderligere oplysninger om sygdomsontologien
under Valg af tumortype pa side 6. Hvis patientens tumortype ikke er relevant for en patesnkt CDx-
anvendelse, bliver den pataenkte CDx-anvendelse ikke evalueret for den pageeldende prove.

Hvis et pakraevet sekventeringsbibliotek (DNA eller RNA) for en pateenkt CDx-anvendelse ikke bliver
sekventeret eller ikke bestar QC, bliver patientpreven ikke evalueret for den pageeldende pateenkte CDx-
anvendelse. Hvis en variationstype (f.eks. sma variationer) eller en biomarker, der er pakrasvet for en
pateenkt CDx-anvendelse, ikke bestar QC, bliver patientpreven ikke evalueret for den pageeldende
pateenkte CDx-anvendelse.

Nar det er blevet bestemt, at en patasnkt CDx-anvendelse er relevant for en patientprove, de nadvendige
biblioteker er blevet sekventeret, og de pakrasvede QC-malinger er bestaet, bliver den pateenkte
anvendelse af ledsagende diagnostiske test evalueret for patientpreven. Detekterede variationer og/eller
biomarkerer i patientpreven bliver evalueret for at bestemme resultatet for den pateenkte CDx-anvendelse.
Dette geres ved hjaelp af en algoritme, der er specifik for den pateenkte CDx-anvendelse, og som vurderer
tilstedeveerelsen og/eller fraveeret af variationer/biomarkerer, der stemmer overens med den péateenkte
CDx-anvendelse.
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Resultater af ledsagende diagnosticering

CDx-bestemmelsesresultaterne kan ses i TSO Comprehensive-rapporten (se de kliniske rapportafsnit
under TruSight Oncology Comprehensive-rapport pa side 17). Positive pateenkte anvendelser af CDx
rapporteres i afsnittet Resultater af ledsagende diagnosticering i TSO Comprehensive-rapporten.

Tumorprofilering af variationer

Nar resultaterne for ledsagende diagnostiske test er blevet bestemt, bliver alle bestaende, detekterede
variationer i en patientprove sammenlignet med den installerede KB for at klarleegge de genomfund, der
har evidens for klinisk signifikans eller har potentiel klinisk signifikans. Denne proces kaldes for
tumorprofilering af variationer. Et genomfund er enten en enkelt variation med evidens for klinisk
signifikans eller potentiel klinisk signifikans eller en gruppe variationer, som har evidens for klinisk
signifikans eller potentiel klinisk signifikans, nar de bliver detekteret sammen.

Nar flere variationer er anfert samtidigt som et genomfund, betyder det, at der er evidens for klinisk
signifikans eller potentiel klinisk signifikans for disse variationer samtidigt i mindst en af de kilder, der er
anfort under Infomatics Details (Informatikoplysninger) i rapporten. Hvis der er flere genomfund, og der er
inkluderet en variation i mere end et af disse, kan variationen veere angivet mere end en gang i en rapport.
En enkelt variation bliver kun anfert p& hgjeste niveau, hvis den opfylder kriterierne for rapportering. Hver
af de folgende eksempler pé klinisk betydning involverede flere variationer:

NTRK1 p.(Gly595Arg) er indiceret til at forarsage resistens imod én eller flere TRK-inhibitorer hos
patienter med en kvalificerende TRK-fusion (FDA-godkendt foreskrevet information Larotrectinib
211710s000Ibl).

Det blev observeret, at en patient i det kliniske forsgg LIBRETTO-001 havde bade RET D898_EQ01del
og RET D903_S904delinsEP. Patienten udviste tumorrespons pa behandling med en RET-inhibitor
(PMID 32846061).

| en forklarende analyse af forsagene BOLERO-1 og -3 antydes det, at patienter med brystcancer med
ERBB2-amplifikation havde klinisk gavn af mTOR-inhibition, hvis tumorerne udviste aktivering af PI3K-
stien eller AKT1 E17K-mutationer (PMID 27091708).

En BRAF p.(Val600Glu) mutation, der opstar samtidig med TERT promote mutation, er foroundet med
en ugunstig prognose ved papilleert thyreoideakarcinom i henhold til vigtige amerikanske retningslinjer.

Genomfund med evidens for klinisk signifikans.

Genomfund med evidens for klinisk signifikans bliver rapporteret i afsnittet Genomfund med evidens for
klinisk signifikans i TSO Comprehensive-rapporten (se de kliniske rapportafsnit under TruSight Oncology
Comprehensive-rapport pa side 17). Genomfund rapporteres i Genomfund med evidens for klinisk
signifikans, hvis de opfylder folgende kriterier:

Genomfundene er forbundet med gavn eller manglende gavn af en behandling som dokumenteret med
en EMA-godkendt leegemiddelmaerkning eller en lsegemiddelmeerkning godkendt af FDA. Provens
tumortype skal veere lig med eller en descendent til den tilknyttede tumortype i KB'en med hensyn til
sygdomsontologi. Du kan finde yderligere oplysninger om sygdomsontologien under Valg af tumortype
pa side 6.

Genomfundet er forbundet med gavn eller manglende gavn af en behandling, har diagnostisk relevans
eller har prognostisk relevans, hvilket er publiceret i en klinisk retningslinje fra ESMO, ASCO eller en
anden, vigtig amerikansk klinisk retningslinje. Prevens tumortype skal veere lig med eller en
descendent til den tilknyttede tumortype i KB'en med hensyn til sygdomsontologi. Du kan finde
yderligere oplysninger om sygdomsontologi under Valg af tumortype pé side 6
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Genomfund med potentiel klinisk signifikans

Genomfund med potentiel klinisk signifikans rapporteres i afsnittet Genomfund med potentiel klinisk
signifikans i TSO Comprehensive-rapporten (se TruSight Oncology Comprehensive-rapport pa side 17).
Genomfund rapporteres i Genomfund med potentiel klinisk signifikans, hvis de opfylder falgende kriterier:

Genomfundet opfylder kriterierne for Genomfund med evidens for klinisk signifikans (dvs. EMA-
godkendt leegemiddelmeerkat, lsegemiddel godkendt af FDA, retningslinje fra ESMO, ASCO eller en
anden, vigtig amerikansk retningslinje), men kun nar prevens tumor ikke stemmer overens med den
tilkknyttede tumortype i videnbasen. Pravens tumortype ma derfor ikke vaere den samme som den
tilknyttede tumortype i KB'en eller en descendent deraf.

Variationen har en terapeutisk, diagnostisk eller prognostisk tilknytning i den kliniske litteratur, der
beskriver et klinisk studie. Pravens tumortype skal veere lig med eller en descendent til den tilknyttede
tumortype i KB'en.

Variationen er inkluderet i egnethedskriterierne for deltagelse i et klinisk forseg (fase I/Il, II, 1I/1ll, 1l eller
IV), der er registreret pa clinicaltrials.gov eller i EU Clinical Trials Register (EUCTR). Provens tumortype
skal veere lig med eller en descendent til tumortypen i det kliniske forseg.

TMB og MSI rapporteres altid i Genomfund med potentiel klinisk signifikans uanset prevens tumortype.

Niveau-aendringer som felge af opdateringer af KB'en

| takt med at den Kkliniske evidens for variationer i preecisionsonkologi vokser, bliver KB'en opdateret for at
afspejle eendringerne. Variationer, der i forste omgang ikke blev rapporteret pa grund af manglende klinisk
evidens, kan senere blive rapporteret i Genomfund med evidens for klinisk signifikans eller Genomfund
med potentiel klinisk signifikans under en opdatering af videnbasen. Ligeledes kan variationer blive flyttet
fra Genomfund med evidens for klinisk signifikans til Genomfund med potentiel klinisk signifikans eller
omvendt. Detekterede variationer, som ikke opfylder kriterierne for nogen af niveauerne, bliver ikke
rapporteret. Falsomheds- eller cancerrisikotilknytninger udelukkes fra KB'en og pavirker ikke
niveautildelingen. Terapeutiske tilknytninger, der bliver anvendt til niveautildelingen, er begreenset til
méalrettede cancerbehandlinger og immunbehandlinger (eksklusive cellebaserede immunbehandlinger).

Positive CDx-resultater

Variationer af ledsagende diagnosticering rapporteret i Resultater af ledsagende diagnosticering er
udelukket fra at blive rapporteret som genomfund med en enkelt variation i Genomfund med evidens for
klinisk signifikans og Genomfund med potentiel klinisk signifikans. Imidlertid kan genomfund, der involverer
flere variationer, stadig blive rapporteret i Genomfund med evidens for klinisk signifikans og Genomfund
med potentiel klinisk signifikans, selv hvis én af variationerne er rapporteret i Resultater af ledsagende
diagnosticering.

COSMIC-Kommentarer

Variationer rapporteret i Genomfund med evidens for klinisk signifikans eller Genomfund med potentiel
klinisk signifikans bliver kommenteret med COSMIC-ID, hvis det er relevant, fra databasen Catalog of
Somatic Mutations in Cancer (COSMIC), der er inkluderet som en del af videnbasen.

Nar analysen er fuldfert, genererer Local Run Manager TruSight Oncology Comprehensive Analyse Module
en analysemappe i den konfigurerede outputmappe for systemet. Du kan finde yderligere oplysninger om
konfiguration af outputmappen i NextSeq 550Dx Instrument Reference Guide(Oversigtsvejledning til
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NextSeq 550Dx-instrumentet) (dokumentnr. 1000000009513).
Du kan se analyseoutputtet pa felgende made:
1 Gatil det bibliotek, der indeholder analysemappen.

2 Abn analysemappen for at se outputfilerne.
Analysemappens navn er formateret som Analysis_#, hvor # som standard er 1 og eges med én for
hver genindsasttelse i analysekaen. Der oprettes en undermappe, AAAAMMDD_TTMMSS, |
analysemappen, som angiver datoen og tidspunktet for analysen (f.eks. 20210101_145958).

Filer

| dette afsnit finder du en beskrivelse af de opsummerende outputfiler, der bliver genereret under analysen.

Resultatrapporter

Der bliver oprettet TSO Comprehensive-rapporter i PDF- og JSON-format for hver patientpreve, der har
gennemgéet en vellykket analyse. Resultaterne bliver forhandsvist under fanen Samples and Results
(Prover og resultater) i afsnittet Results Reports (Resultatrapporter). Prover, der ikke gennemgar en
vellykket analyse, er angivet med en fejlbesked. Veelg Export Report (Eksportér rapport) for at downloade
en TSO Comprehensive-rapport i PDF-format. | analyseoutputmappen kan du finde TSO Comprehensive-
rapporter for alle gennemforte prover.

TruSight Oncology Comprehensive-rapport

| nedenstaende tabel finder du en beskrivelse af de forskellige afsnit i de TSO Comp-rapporter, der bliver
genereret for hver patientprove i PDF- og JSON-format. PDF-rapporten er menneskeligt laesbar, mens
JSON-rapporten er opbygget af datastrukturer, der er beregnet pa maskinanalyse. Oplysninger, der kun
findes i JSON-rapporten, og som ikke er gengivet i PDF-rapporten, er markeret med N/A (Ikke relevant) i
PDF-rapporten. Variationer, der ikke er rapporteret i Resultater af ledsagende diagnostik eller ikke opfylder
kriterierne for at blive inkluderet i genomfund med evidens for klinisk signifikans eller genomfund med
potentiel klinisk signifikans er ikke inkluderet i rapporterne.

Du kan finde mere om tolkning af resultater i Indleeggelsesseddel til TruSight Oncology Comprehensive
(EU) (dokumentnr. 200007789).

Du kan finde yderligere oplysninger om strukturen, felterne og mulige veerdier JSON -rapporten i JSON -
skemaet pé supportsiderne til TSO Comprehensive pa llluminas supporthjemmeside.

Sample, Run, and Analysis Information (Prove-, korsels- og analyseoplysninger) — Indeholder generelle
oplysninger om patientpreven og rapporten.

Felt i PDF- Felt i JSON-rapporten Beskrivelse
rapporten
Report Date reportDate (rapportdato) Datoen for generering af rapporten.
(Rapportdato)
N/A (Ikke reportTime (rapporttidspunkt) Tidspunktet for generering af rapporten.
relevant)
Sample ID samplelnformation / sampleld Proveidentifikator. Patientdemografi er ikke
(Prove-ID) (preveoplysninger/provelD) inkluderet.
Tumor Type samplelnformation / tumorType Den tumortype, der er knyttet til patientproven.
(Tumortype) (preveoplysninger/tumortype)
N/A (Ikke samplelnformation / tumorTypeCode Den tumortypekode, der er knyttet til patientproven.
relevant) (preveoplysninger/tumortypekode)
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A AL Felt i JSON-rapporten

rapporten

N/A (Ikke samplelnformation / tumorTypePath

relevant) (preveoplysninger/tumortypesti)

N/A (Ikke samplelnformation / tumorTypeCodePath
relevant) (preveoplysninger/tumortypekodesti)

Sex (Ken) samplelnformation / sex (preveoplysninger/ken)

Analysis Date

samplelnformation / analysisDate

(Analysedato) (preveoplysninger/analysedato)

N/A (Ikke samplelnformation / analysisTime
relevant) (proveoplysninger/analysetidspunkt)
Run ID samplelnformation / analysisRunld
(Korsels-1D) (preveoplysninger/analysekarselsiD)
N/A (Ikke samplelnformation / analysisRunName
relevant) (preveoplysninger/analyseKerselsnavn)

Beskrivelse
Den tumortypesti (med hensyn til sygdomsontologi),
der er knyttet til patientproven.

Den tumortypekodesti (med hensyn til
sygdomsontologi), der er knyttet til patientproven.

Patientens ken (Male (Mand), Female (Kvinde) eller
Unknown (Ukendt)).

Datoen for gennemforelse af den sekundeere analyse.
Tidspunktet for gennemferelse af den sekundeere
analyse.

Sekventeringskerslens ID.

Sekventeringskerslens navn.

Quality Control (kvalitetskontrol) — Indeholder oplysninger om kvalitetskontrollen. Du kan finde
yderligere oplysninger om, hvordan kvalitetskontrol evalueres i Appendiks A Rullediagram for

kvalitetskontrolmalinger pa side 52.

ALl Felt i JSON-rapporten

rapporten

Run QC (Kersels- qualityControl / status /

QC) (array item having label =
“Run QC”)

(kvalitetskontrol/status/
(arrayelement med meerke =
“Run QC* (Kersels-QC))

RNA Library QC
(RNA-biblioteks-QC)

qualityControl / status /
(array item having label =
“RNA Library QC”)
(kvalitetskontrol/status/
(arrayelement med meerke =
“RNA Library QC* (RNA-
biblioteks-QC))
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Korsels-QC (PASS (BESTAET), FAIL (IKKE BESTAET) eller N/A
(IKKE RELEVANT) geelder alle praverne i en enkelt
sekventeringskersel.

PASS (BESTAET) — Karslen er gyldig.

FAIL or N/A (IKKE BESTAET eller IKKE RELEVANT) — Karslen er
ugyldig. Alle RNA- og DNA-prevespecifikke QC-statusser er N/A
(IKKE RELEVANT) (DNA Library QC (DNA-biblioteks-QC), DNA MSI
QC, DNA Small Variant and TMB QC (QC for sma variationer og
TMB i DNA), DNA Copy Number Variant QC (QC for
kopiantalvariationer i DNA), RNA Library QC (RNA-biblioteks-QC),
og der er ikke angivet nogen variationer eller biomarkerer i
rapporten.

Du kan finde en vejledning i kerselsgyldighed og
patientprevegyldighed pa baggrund af resultaterne af
kontrolpreverne i Indlaegsseddel til TruSight Oncology
Comprehensive (EU) (dokumentnr. 200007789).

RNA-biblioteks-QC (PASS (BESTAET), FAIL (IKKE BESTAET)
ELLER N/A (IKKE RELEVANT)) er geeldende for det RNA-bibliotek,
der blev sekventeret.

PASS (BESTAET) - RNA-biblioteket bestod alle de RNA-specifikke
QC-mélinger.

FAIL (IKKE BESTAET) — RNA-biblioteket bestod ikke en eller flere
af de RNA-specifikke QC-malinger.

N/A (IKKE RELEVANT) — RNA-biblioteket for proven blev ikke
sekventeret, eller veerdien i kersels-QC'en var FAIL (IKKE
BESTAET).

Hvis veerdien er FAIL (IKKE BESTAET) eller N/A (IKKE RELEVANT),
er der ingen RNA-variationstyper (fusions- eller
splejsningsvariationer) i rapporten.
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Felt i PDF-
rapporten

DNA Library QC
(DNA-biblioteks-QC)

DNA MSI QC

DNA Small Variant
and TMB QC (QC
for sma variationer
og TMB i DNA)

DNA Copy Number
Variant QC (QC for
kopiantalvariationer i
DNA)

Felt i JSON-rapporten

qualityControl / status /
(array item having label =
“DNA Library QC”)
(kvalitetskontrol/status/
(arrayelement med meerke =
“DNA Library QC* (DNA-
biblioteks-QC)))

qualityControl / status /
(array item having label =
“DNA MSI QC”)
(kvalitetskontrol/status/
(arrayelement med meerke =
“DNA MSI QC”)

qualityControl / status /
(array item having label =
“DNA Small Variant & TMB
QC”) (kvalitetskontrol/status/
(arrayelement med meerke =
“DNA Small Variant & TMB
QC* (QC for sma variationer
og TMB i DNA)))

qualityControl / status /
(array item having label =
“DNA Copy Number Variant
QC”) (kvalitetskontrol/status/
(arrayelement med meerke =
“DNA Copy Number Variant
QC* (QC for
kopiantalvariationer i DNA)))
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Beskrivelse

DNA-biblioteks-QC (PASS (BESTAET), FAIL (IKKE BESTAET)
ELLER N/A (IKKE RELEVANT)) er geeldende for det DNA-bibliotek,
der blev sekventeret.

PASS (BESTAET) — DNA-biblioteket bestod kontaminerings-QC-
malingen.

FAIL (IKKE BESTAET) — DNA-biblioteket bestod ikke
kontaminerings-QC-malingen.

N/A (IKKE RELEVANT) — DNA-biblioteket for preven blev ikke
sekventeret, eller veerdien i karsels-QC'en var FAIL (IKKE
BESTAET).

Hvis veerdien er FAIL (IKKE BESTAET) eller N/A (IKKE RELEVANT),
bliver der ikke rapporteret nogen DNA-variationstyper (sma
variationer, kopiantalvariationer) eller DNA-biomarkearer (TMB,
MSI).

DNA MSI QC (PASS (BESTAET), FAIL (IKKE BESTAET) eller N/A
(IKKE RELEVANT) er geeldende for det DNA-bibliotek, der blev
sekventeret.

PASS (BESTAET) - DNA-biblioteket bestod den MSI-specifikke
QC-maéling og den forudgéende DNA-biblioteks-QC-méling.
FAIL (IKKE BESTAET) — DNA-biblioteket bestod ikke den MSI-
specifikke QC-maling.

N/A (IKKE RELEVANT) — DNA-biblioteket for preven blev ikke
sekventeret, DNA-biblioteks-QC'en for proven var FAIL (IKKE
BESTAET), eller korsels-QC-vaerdien var FAIL (IKKE BESTAET).
Hvis vesrdien er FAIL (IKKE BESTAET) eller N/A (IKKE RELEVANT),
bliver biomarker-MSl'en ikke rapporteret men anfert som Not
evaluable (Ikke evaluerbar).

DNA Small Variant and TMB QC (QC for sma variationer og TMB i
DNA) (PASS (BESTAET), FAIL (IKKE BESTAET) eller N/A (IKKE
RELEVANT)) er geeldende for det DNA-bibliotek, der blev
sekventeret.

PASS (BESTAET) — DNA-biblioteket bestod de specifikke QC-
malinger for sma variationer og TMB og den forudgaende DNA-
biblioteks-QC-maling.

FAIL (IKKE BESTAET) — DNA-biblioteket bestod ikke en eller flere
af de specifikke QC-malinger for sma variationer og TMB.

N/A (IKKE RELEVANT) — DNA-biblioteket for preven blev ikke
sekventeret, DNA-biblioteks-QC'en for praven var FAIL (IKKE
BESTAET), eller korsels-QC-veerdien var FAIL (IKKE BESTAET).
Hvis veerdien er FAIL (IKKE BESTAET) eller N/A (IKKE RELEVANT),
er der ingen sma variationer i rapporten, og biomarkeren TMB er
anfert som Not evaluable (Ikke evaluerbar).

QC for kopiantalvariationer (CNV) (PASS (BESTAET), FAIL (IKKE
BESTAET) eller N/A (IKKE RELEVANT)) er gesldende for det DNA-
bibliotek, der blev sekventeret.

PASS (BESTAET) — DNA-biblioteket bestod alle de
kopiantalvariationsspecifikke QC-malinger og den forudgaende
DNA-biblioteks-QC-maling.

FAIL (IKKE BESTAET) — DNA-biblioteket bestod ikke en eller flere
af de kopiantalvariationsspecifikke QC-malinger.

N/A (IKKE RELEVANT) — DNA-biblioteket for preven blev ikke
sekventeret, DNA-biblioteks-QC'en for preven var FAIL (IKKE
BESTAET), eller korsels-QC-vaerdien var FAIL (IKKE BESTAET).
Hvis veerdien er FAIL (IKKE BESTAET) eller N/A (IKKE RELEVANT),
er der ingen genamplifikationer i rapporten.
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TruSight Oncology Comprehensive Analysis Module and Knowledge Base Configuration (Konfiguration

af Trusight Comprehensive Analysis Module og videnbase) — Indeholder oplysninger om den anvendte
software- og KB-version ved generering af rapporten.

Knowledge Base Version softwareConfiguration / knowledgeBaseVersion
(Videnbaseversion) (softwarekonfiguration/videnbaseversion)

(Udgivelsesdato for (softwarekonfiguration/videnbaseUdgivelsesdato)

Felt i PDF-rapporten Felt i JSON-rapporten
Knowledge Base softwareConfiguration /
Published Date knowledgeBasePublishedDate
videnbase)

Module Version softwareConfiguration / moduleSoftwareVersion
(Modulversion) (softwarekonfiguration/modulSoftwareversion)

Claims Package Version softwareConfiguration / claimsPackageVersion
(Kravpakkeversion) (softwarekonfiguration/kravpakkeVersion)

Beskrivelse

Versionen af den videnbase, der er
installeret sammen med TSO
Comprehensive-analysemodulet.

Den dato, der er knyttet til den
videnbase, der blev anvendt ved
generering af rapporten.

Version af det TSO Comprehensive-
analysemodulet, der bruges til at
generere rapporten.

Version af den kravpakke, der er
installeret sammen med TSO
Comprehensive-analysemodulet.

Companion Diagnostic Results (Resultater af ledsagende diagnosticering) — Resultater for pataenkte
anvendelser af ledsagende diagnosticering (CDx) i tilfaelde, hvor der blev detekteret en tilknyttet
variation eller biomarker, er angivet i PDF- og JSON-rapporten. Yderligere pataenkte anvendelser af
ledsagende diagnostiske test i tilfeelde, hvor der ikke blev detekteret en tilknyttet variation eller
biomarkar, eller hvor anvendelserne ikke blev evalueret, er kun angivet i JSON-rapporten. Se
Evaluerede pateenkte anvendelser af ledsagende diagnostiske test pa side 30.
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Felt i PDF- .

rapporten Felt(er) i JSON-rapporten

[Meddelelsesboks] reportFindings / companionDiagnosticResults / results / noEntryText
(rapportfund/ledsagendeDiagnostiskTestResultater/resultater/ingen
PostTekst

Dokumentnr. 200008661 vO2 DAN

KUN TIL IN VITRO-DIAGNOSTIK
KUN TIL EKSPORT

Beskrivelse

Der kan veere en
meddelelse i dette afsnit.
Folgende meddelelse er
mulig:

No Companion Diagnostic
biomarkers for the stated
sample tumor type were
detected (Der blev ikke
detekteret nogen
biomarkerer til
ledsagende diagnostiske
test for den angivne
provetumortype) — Denne
meddelelse er anfert, hvis
et eller flere af felgende
punkter er sande for alle
pataenkte CDx-
anvendelser:

* Prgven bestar QC, men
der blev ikke detekteret
nogen tilknyttet variation
eller biomarker, eller
tumortypen er
uanvendelig.

* Proven bestar ikke de
pékraevede QC-malinger,
og tumortypen er
uanvendelig.
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Felt i PDF-
rapporten

[Meddelelsesboks]

N/A (IKKE
RELEVANT)

Detected
Variants/Biomarkers
(Detekterede
variationer/biomarker
er)

Therapy (Behandling)

Felt(er) i JSON-rapporten

reportFindings / companionDiagnosticResults / results / message

(rapportfund/ledsagendeDiagnostiskTestResultater/resultater/medd

elelse)

reportFindings / companionDiagnosticResults / results /
genomicFindings / (array item for CDx intended use) /
companionDiagnosticName
(rapportfund/ledsagendeDiagnostiskTestResultater/resultater/geno
mFund/(arrayelement for pataenkt CDx-
anvendelse)/ledsagendeDiagnostiskTestNavn)

reportFindings / companionDiagnosticResults / results /
genomicFindings / (array item for CDx intended use) / variants
(rapportfund/ledsagendeDiagnostiskTestResultater/resultater/geno
mFund/(arrayelement for pataenkt CDx-anvendelse)/variationer)

reportFindings / companionDiagnosticResults / results /
genomicFindings / (array item for CDx intended use) / therapy
(rapportfund/ledsagendeDiagnostiskTestResultater/resultater/geno
mfund/(arrayelement for pateenkt CDx-anvendelse)/behandling)

Dokumentnr. 200008661 vO2 DAN
KUN TIL IN VITRO-DIAGNOSTIK

KUN TIL EKSPORT

Beskrivelse

Der kan veere en
meddelelse i dette afsnit.
Folgende meddelelse er
mulig:

One or more biomarkers
or variant types failed QC,
or the appropriate nucleic
acid was not run (En eller
flere biomarkerer eller
variationstyper bestod
ikke QC, eller den
relevante nukleinsyre blev
ikke kort) — Denne
meddelelse er anfert, hvis
mindst én relevant
péateenkt CDx-anvendelse
for prevens tumortype
ikke kunne evalueres pa
grund af en mislykket QC
eller pa grund af et
manglende sekventeret
DNA- eller RNA-bibliotek.
Detekterede CDx-
biomarkerer fremgar af en
tabel under meddelelsen.
Du kan se arsagerne til, at
en pateenkt CDx-
anvendelse ikke blev
evalueret, under
Evaluerede pataenkte
anvendelser af
ledsagende diagnostiske
test pa side 30.

Navn pa pateenkt
anvendelse af ledsagende
diagnostiske test.
Omfatter
biomarkerbeskrivelse,
behandling og tumortype.

En liste over detekterede
variationer eller
biomarkerer i forbindelse
med en detekteret
péateenkt CDx-anvendelse
for proven.

| JSON-rapporten er dette
felt tomt for pateenkte
CDx-anvendelser, hvis
resultatet ikke er lig med
detekteret.

Den behandling, der er
knyttet til den pateenkte
CDx-anvendelse.
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Felt i PDF-
rapporten

Usage (Anvendelse)

Details (Oplysninger)

Felt(er) i JSON-rapporten

reportFindings / companionDiagnosticResults / results /
genomicFindings / (array item for CDx intended use) / usage
(rapportfund/ledsagendeDiagnostiskTestResultater/resultater/geno
mfund/(arrayelement for pateenkt CDx-anvendelse)/anvendelse)

reportFindings / companionDiagnosticResults / results /
genomicFindings / (array item for CDx intended use) / note
(rapportfund/ledsagendeDiagnostiskTestResultater/resultater/geno
mfund/(arrayelement for pateenkt CDx-anvendelse)/noter)

reportFindings / companionDiagnosticResults / results /
genomicFindings / (array item for CDx intended use) / variants /
(array item for variant in genomic finding)
(rapportfund/ledsagendeDiagnostiskTestResultater/resultater/geno
mfund/(arrayelement for pataenkt CDx-anvendelse)/variationer/
(arrayelement for variation i genomfund)

Dokumentnr. 200008661 vO2 DAN
KUN TIL IN VITRO-DIAGNOSTIK

KUN TIL EKSPORT

Beskrivelse

Anvendelse af CDx-
behandlingen (Indicated
(Indiceret) eller See Note
(Se note)). | JSSON-
rapporten er der dette felt
for pateenkte CDx-
anvendelser, hvis
resultatet ikke er lig med
detekteret.

Indicated (Indiceret) —
Anvendelse af den
tilknyttede behandling er
indiceret.

See Note (Se note) —
Anvendelse af
behandlingen er beskrevet
i en note.

Indeholder eventuelt en
note og en liste med
variationsoplysninger. |
PDF-rapporten svarer
reekkefolgen af
variationsoplysninger til
reekkefolgen af de
variationer, der er anfort i
feltet Detected
Variants/Biomarkers
(Detekterede
variationer/biomarkerer).
Du finder en liste over
felter med
variationsoplysninger i
Tabel 1, Tabel 2, Tabel 3
og Tabel 4.

| JSSON-rapporten er disse
felter tomme for pataenkte
CDx-anvendelser, hvis
resultatet ikke er lig med
detekteret.
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Felt i PDF- .

rapporten Felt(er) i JSON-rapporten

N/A (IKKE reportFindings / companionDiagnosticResults / results /

RELEVANT) genomicFindings / (array item for CDx intended use) / detailedResult

/ result
(rapportfund/ledsagendeDiagnostiskTestResultater/resultater/geno
mfund/(arrayelement for patesnkt CDx-
anvendelse)/detaljeretResultat/resultat)

Alterations and Biomarkers ldentified (Identificerede modifikationer og biomarkerer) — Dette afsnit
indeholder tumorprofileringsoplysninger for preaven med detekterede variationer, TMB og MSI, der er
kategoriseret i Genomfund med evidens for klinisk signifikans eller Genomfund med potentiel klinisk

Beskrivelse

En kodet veerdi for
resultatet af den pateenkte
CDx-anvendelse. Mulige
veerdier omfatter:
detected (detekteret) —
Den pataenkte CDx-
anvendelse er relevant for
provens tumortype, og
der blev detekteret en
eller flere variationer eller
biomarkerer, der er
knyttet til den pateenkte
CDx-anvendelse, i praven.
notDetected
(ikkeDetekteret) — Den
péateenkte CDx-
anvendelse er relevant for
provens tumortype, men
der blev ikke detekteret
nogen variationer eller
biomarkerer, der er
knyttet til den pateenkte
CDx-anvendelse, i proven.
tumorTypeNonMatch
(tumorTypeManglendeMat
ch) — Den pataenkte CDx-
anvendelse er ikke
relevant for provens
tumortype.

nucleicAcidNA
(nukleinsyrelkkeRelevant)
— Proven havde ikke et
sekventeret DNA- eller
RNA-bibliotek, hvilket er
pékraevet for den
péateenkte CDx-
anvendelse.

qcFail (gclkkeBestaet) —
Den pataenkte CDx-
anvendelse blev ikke
evalueret pa grund af en
ikke bestaet QC.
didNotCompleteAnalysis
(AnalyselkkeFuldfert) —
Analysen blev ikke fuldfert
for proven.

negative (negativ) —
Pladsholderveerdi til
senere brug.

signifikans. Du kan finde yderligere oplysninger om, hvordan niveauet for detekterede variationer bliver

fastlagt, under Tumorprofilering af variationer pa side 15.
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KUN TIL EKSPORT
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Genomfund med evidens for klinisk signifikans — Hver post dette afsnit er et genomfund, som enten
bestar af en enkelt variation med evidens for klinisk signifikans eller en gruppe af variationer med
evidens for klinisk signifikans, nar de bliver detekteret sammen. Hvis der ikke detekteres nogen
variationer, vises meddelelsen No Detected Variants (Ingen detekterede variationer) i rapporten.

Dokumentnr. 200008661 vO2 DAN

KUN TIL IN VITRO-DIAGNOSTIK
KUN TIL EKSPORT
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Felt i PDF-
rapporten

Detected
Variants
(Detektered
e
variationer)

Felt i JSON-rapporten

reportFindings / otherFindings /
genomicFindingsWithEvidenceOfClinicalSignificance / results / genomicFindings
/ (array item for genomic finding) / variants
(rapportfund/andreFund/genomfundMedEvidensForKliniskSignifikans/resultater/
genomFund/(arrayelement for genomfund)/variationer)

Dokumentnr. 200008661 vO2 DAN

KUN TIL IN VITRO-DIAGNOSTIK
KUN TIL EKSPORT

Beskrivelse

En liste over
detekterede variationer,
der er en del af
genomfundet.

For sma variationer er
folgende inkluderet:
gensymbol og
proteinaendring,
transskripteendring eller
genomeendring i
henhold til formatet fra
Human Genome
Variation Society
(HGVS), f.eks. NRAS p.
(GInB1Arg).

For genamplifikationer
er folgende inkluderet:
gensymbol efterfulgt af
Gain, f.eks. ERBB2
Gain.

For fusioner er folgende
inkluderet: symboler
eller navne for begge
partnergener (fra
GENCODE version 19),
adskilt af - eller /. Hvis
adskillelsen er med -,
svarer den rapporterede
genreekkefolge til
transskriptionsorienterin
gen (5’ til 3’). Hvis
adskillelsen er med /,
kunne orienteringen ikke
bestemmes. Huvis flere
gener overlapper et
brudpunkt, er alle
anfort, adskilt af
semikoloner.

For
splejsningsvariationer er
folgende inkluderet:
gensymbol og berort(e)
exon(er) (som relevant),
f.eks. MET Exon 14
skipped.
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Felt i PDF-
rapporten

Felt i JSON-rapporten

Details reportFindings / otherFindings /
(Oplysning genomicFindingsWithEvidenceOfClinicalSignificance / results / genomicFindings
er) / (array item for genomic finding) / variants / (array item for variant in genomic

finding)

(rapportfund/andreFund/genomfundMedEvidensForKliniskSignifikans/resultater/
genomfund/(arrayelement for genomfund)/variationer/(arrayelement for variation
i genomfund))

Beskrivelse

Indeholder en liste med
variationsoplysninger. |
PDF-rapporten svarer
reekkefolgen af
variationsoplysninger til
reekkefolgen af de
variationer, der er anfort
i feltet Detected
Variants/Biomarkers
(Detekterede
variationer/biomarkerer).
Du finder en liste over
felter med
variationsoplysninger i
Tabel 1, Tabel 2, Tabel
3 og Tabel 4.

Genomic Findings with Potential Clinical Significance (Genomfund med potentiel klinisk signifikans) —

Bade TMB og MSI rapporteres i dette afsnit, nar der er sekventeret et DNA-bibliotek for preven. Hver

post i dette afsnit er et genomfund, som enten bestar af en enkelt variation med potentiel klinisk

signifikans eller af en gruppe variationer med potentiel klinisk signifikans, nar de bliver detekteret
sammen. Hvis der ikke detekteres nogen variationer, vises meddelelsen No Detected Variants (Ingen
detekterede variationer) i rapporten.

Dokumentnr. 200008661 vO2 DAN
KUN TIL IN VITRO-DIAGNOSTIK

KUN TIL EKSPORT
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Felt i PDF-
rapporten

Felt i JSON-rapporten

TMB reportFindings / otherFindings / biomarkers / tumorMutationalBurden
(rapporfund/andreFund/biomarkerer/tumormutationsbyrde)

MSI reportFindings / otherFindings / biomarkers / microsatellitelnstability
(rapportfund/andreFund/biomarkerer/mikrosatellitinstabilitet)

Dokumentnr. 200008661 vO2 DAN
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Beskrivelse

TMB er en maling af
antallet af estimerede
somatiske mutationer,
der er baret af
tumorceller, pr.
megabase i det kodende
omréade. TMB
rapporteres som Not
evaluable (Ikke
evaluerbar), hvis den
ikke kunne evalueres,
enten pa grund af en
ikke bestaet QC eller et
manglende sekventeret
DNA-bibliotek for
proven.

TMB er altid inkluderet i
Genomfund med
potentiel klinisk
signifikans.

MSlI-status. Mulige
veerdier omfatter:
MSI-Stable (MSI-stabil) —
Mikrosatellitstabil.
MSI-High (MSI-hgj) —
Mikrosatellit-instabilitet
haj.

Not evaluable (lkke
evaluerbar) — MSI-status
kunne ikke evalueres,
enten pa grund af en
ikke bestaet QC eller et
manglende sekventeret
DNA-bibliotek for
proven.

MSI er altid inkluderet i
Genomfund med
potentiel klinisk
signifikans.
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A AL Felt i JSON-rapporten

rapporten

Detected reportFindings / otherFindings /

Variants genomicFindingsWithPotentialClinicalSignificance / results / genomicFindings /

(Detektered (array item for genomic finding) / variants / (all array items) /

e detectedVariantLabel

variationer) (rapportfund/andreFund/genomfundMedPotentielKliniskSignifikans/resultater/g
enomfund/(arrayelement for genomfund)/variationer/(alle-
arrayelementer)/detekteretVariationMeerke)

Details reportFindings / otherFindings /
(Oplysninge  genomicFindingsWithPotentialClinicalSignificance / results / genomicFindings /
r) (array item for genomic finding) / variants

(rapportfund/andreFund/genomfundMedPotentielKliniskSignifikans/resultater/g
enomfund/(arrayelement for genomfund)/variationer)
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Beskrivelse

En liste over detekterede
variationer, der er en del
af genomfundet.

For sma variationer er
folgende inkluderet:
gensymbol og
proteinaendring,
transskripteendring eller
genomeendring i henhold
til formatet fra Human
Genome Variation
Society (HGVS), f.eks.
NRAS p.(GIn61Arg).

For genamplifikationer er
folgende inkluderet:
gensymbol efterfulgt af
Gain, f.eks. ERBB2 Gain.
For fusioner er folgende
inkluderet: symboler eller
navne for begge
partnergener (fra
GENCODE version 19),
adskilt af - eller /. Hvis
adskillelsen er med -,
svarer den rapporterede
genraekkefolge til
transskriptionsorienterin
gen (5’ til 3’). Hvis
adskillelsen er med /,
kunne orienteringen ikke
bestemmes. Hvis flere
gener overlapper et
brudpunkt, er alle anfort,
adskilt af semikoloner.
For
splejsningsvariationer er
folgende inkluderet:
gensymbol og berort(e)
exon(er) (som relevant),
f.eks. MET Exon 14
skipped.

Indeholder en liste med
variationsoplysninger. |
PDF-rapporten svarer
reekkefolgen af
variationsoplysninger til
reekkefolgen af de
variationer, der er anfort i
feltet Detected
Variants/Biomarkers
(Detekterede
variationer/biomarkerer).
Du finder en liste over
felter med
variationsoplysninger i
Tabel 1, Tabel 2, Tabel 3
og Tabel 4.
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Companion Diagnostics QC (QC for ledsagende diagnostiske test) — Dette afsnit indeholder en liste
over genompositioner med tilknytning til en pataenkt CDx-anvendelse, som havde utilstraskkelig dybde
til frembringelse af en palidelig referencebestemmelse. Kun de pateenkte CDx-anvendelser, der
involverer sma variationer, og som blev evalueret for en prove, er angivet.

Felt i PDF-
rapporten
[Position list]
([Positionslist

el

Felt i JSON-rapporten

Beskrivelse

reportFindings / companionDiagnosticResults / qualityControl / insufficientQuality / En liste over
entries / (array item for CDx intended use) / positions
(rapportfund/ledsagendeDiagnostiskTestResultater/kvalitetskontrol/utilstreekkeligkvalit ~ er for den
et/poster/(arrayelement for pateenkt CDx-anvendelse)/positioner) tilknyttede

genomposition

pateenkte CDx-
anvendelse
med
utilstreekkelig
deekning.

Companion Diagnostics Intended Uses Evaluated (Evaluerede patesnkte anvendelser af ledsagende
diagnostiske test) — Dette afsnit indeholder en liste over alle installerede pataenkte CDx-anvendelser,
herunder et felt, hvori det er angivet, om den pataenkte CDx-anvendelse er blevet evalueret for proven.
Hvis en pateenkt CDx-anvendelse ikke er blevet evalueret, er der anfart en grund dertil.

Felt i PDF-
rapporten

Tumor Type
(Tumortype)

Biomarkers
(Biomarkarer)

Therapy
(Behandling)

Felt i JSON-rapporten

reportFindings / companionDiagnosticResults /
qualityControl / intendedUsesEvaluated /
companionDiagnosticTable / entries / (array item for
CDx intended use) / tumorType (rapportfund
/ledsagendeDiagnostiskTestResultater
/kvalitetskontrol/evalueredePatasnkteAnvendelser
/ledsagendeDiagnostiskTestTabel/poste r/
(arrayelement for pateenkt CDx-
anvendelse)/tumortype)

reportFindings / companionDiagnosticResults /
qualityControl / intendedUsesEvaluated /
companionDiagnosticTable / entries / (array item for
CDx intended use) / biomarkers (rapportfund
/ledsagendeDiagnostiskTestResultater
/kvalitetskontrol /evalueredePataenkteAnvendelser
/ledsagendeDiagnostiskTestTabel/poster /
(arrayelement for pateenkt CDx-anvendelse)
/biomarkerer)

reportFindings / companionDiagnosticResults /
qualityControl / intendedUsesEvaluated /
companionDiagnosticTable / entries / (array item for
CDx intended use) / therapy (rapportfund
/ledsagendeDiagnostiskTestResultater
/kvalitetskontrol/evalueredePatasnkteAnvendelser
/ledsagendeDiagnostiskTestTabel /poster /
(arrayelement for pateenkt CDx-anvendelse)
/behandling)
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Beskrivelse

I henhold til erkleeringen om péateenkt anvendelse.

I henhold til erkleeringen om pataenkt anvendelse.

I henhold til erkleeringen om péateenkt anvendelse.
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Felt i PDF-
rapporten

CDx Intended
Use Evaluated
(Evalueret
péateenkt CDx-
anvendelse)

Felt i JSON-rapporten

reportFindings / companionDiagnosticResults /
qualityControl / intendedUsesEvaluated /
companionDiagnosticTable / entries / (array item for
CDx intended use) / intendedUseEvaluated
(rapportfund/ledsagendeDiagnostiskTestResultater
/kvalitetskontrol /evalueredePateenkteAnvendelser
/ledsagendeDiagnostiskTestTabel /poster/
(arrayelement for pateenkt CDx-anvendelse)
/evalueretPateenktAnvendelse)
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Beskrivelse

Angiver, om den patesnkte CDx-anvendelse er
blevet evalueret for praven (Yes (Ja)/No (Nej)).
Evaluering af den pateenkte CDx-anvendelse
kraever, at de specifikke QC-kategorier for den
nukleinsyre eller variation/biomarker, der er
knyttet til den pateenkte CDx-anvendelse, bliver
bestaet.

Pateenkte CDx-anvendelser forbundet med
detektion af smé variationer (SNV, MNV, Indel)
kreever, at der bliver sekventeret DNA, og at
folgende QC-kategorier bliver bestaet:

e Run QC (Karsels-QQC)

e DNA Library QC (DNA-biblioteks-QC)

¢ DNA Small Variant & TMB QC (QC for sma
variationer og TMB i DNA)

Pateenkte CDx-anvendelser forbundet med
detektion af fusioner kreever, at der bliver
sekventeret RNA, og at felgende QC-kategorier
bliver bestaet:

* Run QC (Karsels-QQC)

e RNA Library QC (RNA-biblioteks-QC)

For at blive evalueret skal prevens tumortype
enten veere den samme som eller en undertype af
den tumortype, der er angivet i tabellen
Evaluerede pateenkte anvendelser af ledsagende
diagnosticering. Se Valg af tumortype pa side 6.
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Felt i PDF-
rapporten

Comment
(Kommentar)

Felt i JSON-rapporten

reportFindings / companionDiagnosticResults /
qualityControl / intendedUsesEvaluated /
companionDiagnosticTable / entries / (array item for
CDx intended use) / comment (rapportfund
/ledsagendeDiagnostiskTestResultater
/kvalitetskontrol/evalueredePatasnkteAnvendelser
/ledsagendeDiagnostiskTestTabel/poster /
(arrayelement for pateenkt CDx-
anvendelse)/kommentar)

Beskrivelse

Hvis feltet CDx Intended Use Evaluated (Evalueret
pateenkt CDx-anvendelse) er Yes (Ja), og
yderligere kommentarer ikke er nedvendige, er
der en bindestreg i dette felt.

Huvis feltet CDx Intended Use Evaluated (Evalueret
pateenkt CDx-anvendelse) er Yes (Ja), og
yderligere kommentarer er nedvendige, kan der
blive vist en kommentar, sdsom nedenstaende.
Eksempel:

e Some genomic positions associated with the
CDx claim had insufficient coverage. Refer to the
section Companion Diagnostics Genomic
Positions with Insufficient Coverage for Small
Variant Detection for details. (Nogle
genompositioner med tilknytning til CDx-kravet
havde utilstraekkelig deekning. Se yderligere
oplysninger i afsnittet Companion Diagnostics
Genomic Positions with Insufficient Coverage for
Small Variant Detection (Genompositioner for
ledsagende diagnostiske test med utilstrackkelig
deskning til detektion af sma variationer)).

Huvis feltet CDx Intended Use Evaluated (Evalueret
pateenkt CDx-anvendelse) er No (Nej), kan der
veere anfert en kommentar, sdsom
nedenstéende. Eksempler:

e Tumor Type of sample does not match tumor
type corresponding to the CDx Intended Use.
(Pravens tumortype stemmer ikke overens med
den tumortype, der herer til den pataeenkte CDx-
anvendelse.)

e DNA or RNA data associated with a CDx
biomarker.

not available. (Der er ingen tilgeengelige DNA-
eller RNA-data med tilknytning til en CDx-
biomarker.)

® Required QC category did not pass. (Den
pakraevede QC-kategori blev ikke bestaet.)

About the Test, Informatics Details, Limitations (Om testen, Informatikoplysninger, Begraensninger) —
Indeholder generelle oplysninger om testen samt en liste over begraensninger.

Felt i PDF-rapporten
About the Test (Om

testen)

Informatics Details
(Informatikoplysninger)

Limitations
(Begreensninger)

Felt i JSON-rapporten

about / description (om/beskrivelse)

limitations / description
(begreensninger/beskrivelse)

Dokumentnr. 200008661 vO2 DAN

KUN TIL IN VITRO-DIAGNOSTIK
KUN TIL EKSPORT

details / (one JSON property per subsection)
(oplysninger/(én JSON-egenskab pr. underafsnit)

Beskrivelse

Testbeskrivelse.

En kort beskrivelse af afsnittene i
rapporten og andre
informatikoplysninger.

Liste over analyse- og
rapportbegraensninger.
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TruSight Oncology Comprehensive Gene Panel (TruSight Oncology Comprehensive-genpanel) —
Indeholder oplysninger om genpanelet.

Felt i PDF-
rapporten

Gene Panel
(Genpanel)

Tabel 1

Felt i PDF-
rapporten

Type

VAF

Consequence
(Konsekvens)

Nucleotide
Change
(Nukleotideendrin
9)

Genomic Position
(Genomposition)

Reference Allele
(Referenceallel)

Alternate Allele
(Alternativ allel)

Felt(er) i JSON-rapporten

genePanel / genelist / genes genePanel /
genelist / genes / variants
(genpanel/genListe/gener
genPanel/genListe/gener/variationer)

alle gener.

Oplysninger om sma variationer i rapporten

Felt i JSON-rapporten (relativ sti i JSON-
variationsobjektet)

type / value (type/veerdi)

additionallnfo / (array item having label property =
“VAF”) / value (yderligerelnfo/(arrayelement med
meerkeegenskab = “VAF“)/veerdi)

additionallnfo / (array item having label property =
“Consequence”) / value (yderligerelnfo/(arrayelement
med meerkeegenskab = “Consequence”
(Konsekvens))/veerdi)

additionallnfo / (array item having label property =
“Nucleotide Change” ) / value (yderligerelnfo/
(arrayelement med meerkeegenskab = “Nucleotide
Change* (Nukleotideendring))/veerdi)

additionallnfo / (array item having label property =
“Genomic Position” ) / value (yderligerelnfo/
(arrayelement med maerkeegenskab = “Genomic
Position“ (Genomposition))/veerdi)

additionallnfo / (array item having label property =
“Reference Allele” ) / value (yderligereinfo/
(arrayelement med meerkeegenskab = “Reference
Allele” (Referenceallel))/vaerdi)

additionallnfo / (array item having label property =
“Alternate Allele” ) / value (yderligerelnfo/(arrayelement
med meerkeegenskab = “Alternate Allele” (Alternativ
allel))/veerdi)
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Beskrivelse

Liste over gener, der er del af panelet, herunder en
fodnote, der angiver, hvilke variationstyper der bliver
evalueret for hvilke gener. Sma variationer bestemmes i

Beskrivelse

Den detaljerede variationstype. Mulige
veerdier for smaé variationer omfatter:

SNV - Enkeltnukleotidvariation.

Insertion — Indsaettelse af nukleotider pa op
til 25 bp.

Deletion — Sletning af nukleotider pa op 25
bp.

MNV — Multinukleotidvariation, som er en
substitution af to eller tre nukleotider med
det samme antal nukleotider.

Indel— Et eller flere nukleotider er erstattet
af et eller flere nukleotider og er ikke en
SNV eller MNV. Dette henvises saedvanligvis
til som afgraensninger.

Variationsallelfrekvens (som en procentdel).

Konsekvens af variation fra Sequence
Ontology (Sekvensontologi).

Andring i den kodende DNA-
referencesekvens (dvs. RefSeq-transskript) i
HGVS-nomenklatur. Hvis variationen ikke
pavirker et transskript, er eendringen i
genomreferencesekvensen i HGVS-
nomenklatur inkluderet.

Genomposition (hg19) i formatet
kromosom:position. Henviser til positionen
af den forste base i referenceallelen.

Referenceallel.

Alternativ allel.
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Felt i PDF-
rapporten

N/A (IKKE
RELEVANT)

N/A (IKKE
RELEVANT)

N/A (IKKE
RELEVANT)

N/A (IKKE
RELEVANT)

N/A (IKKE
RELEVANT)

N/A (IKKE
RELEVANT)

N/A (IKKE
RELEVANT)

N/A (IKKE
RELEVANT)

N/A (IKKE
RELEVANT)

N/A (IKKE
RELEVANT)

N/A (IKKE
RELEVANT)

N/A (IKKE
RELEVANT)

N/A (IKKE
RELEVANT)

Felt i JSON-rapporten (relativ sti i JSON-
variationsobjektet)

cosmiclds (cosmiclD'er)

detailedSmallVariantData / vefChromosome
(detaljeredeDataSmaVariationer/vcfKromosom)

detailedSmallVariantData / vcfPosition
(detaljeredeDataSmaéVariationer/vcfPosition)

detailedSmallVariantData / vcfRefAllele
(detaljeredeDataSmaVariationer/vcfRefAllel)

detailedSmallVariantData / vcfVariantFrequency
(detaljeredeDataSmaVariationer/vcfVariationsfrekvens)

detailedSmallVariantData / annotation / transcripts
(detaljeredeDataSmaVariationer/kommentar/transskri
pter)

detailedSmallVariantData / annotation / transcripts /
(first array item) / transcript
(detaljeredeDataSmaVariationer/kommentar/transskri
pter/(forste arrayelement)/transskript)

detailedSmallVariantData / annotation / transcripts /
(first array item) / source
(detaljeredeDataSmaéVariationer/kommentar/transskri
pter/(ferste arrayelement)/kilde)

detailedSmallVariantData / annotation / transcripts /
(first array item) / bioType
(detaljeredeDataSmaVariationer/kommentar/transskri
pter/(forste arrayelement)/biotype)

detailedSmallVariantData / annotation / transcripts /
(first array item) / aminoAcids
(detaljeredeDataSmaVariationer/kommentar/transskri
pter/(ferste arrayelement)/aminosyrer)

detailedSmallVariantData / annotation / transcripts /
(first array item) / cdnaPos
(detaljeredeDataSmaVariationer/kommentar/transskri
pter/(ferste arrayelement)/cdnaPos)

detailedSmallVariantData / annotation / transcripts /
(first array item) / codons
(detaljeredeDataSmaVariationer/kommentar/transskri
pter/(ferste arrayelement)/kodoner)

detailedSmallVariantData / annotation / transcripts /
(first array item) / cdsPos
(detaljeredeDataSmaVariationer/kommentar/transskri
pter/(forste arrayelement)/cdsPos)
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Beskrivelse

Liste over de genmutations-ID'er fra
databasen Catalogue of Somatic Mutations
In Cancer (COSMIQC), der er knyttet til
variationen, som relevant.

Kromosom.

Genomposition (hg19). Henviser til
positionen af den forste base i
referenceallelen (feltet
detailedSmallVariantData / referenceAllele
(detaljeredeDataSmaVariationer/referenceAll
el).

Referenceallelen.

Variationsallelfrekvens.

Detaljerede kommentarer pa transskript-
niveau til et transskript (som relevant). Der
er kun inkluderet et enkelt foretrukket
transskript.

Transskript-ID.

Transskriptkilde (f.eks. RefSeq).

En Ensembl-biotypeklassifikation for
transskriptet.

AEndringen i aminosyrer, som relevant
(f.eks. G/D).

cDNA-position.

Kodonsekvensaendring (f.eks. gGt/gAt),
som relevant.

Position af kodende sekvens, som relevant.
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Felt i PDF-
rapporten

N/A (IKKE
RELEVANT)

N/A (IKKE
RELEVANT)

N/A (IKKE
RELEVANT)

N/A (IKKE
RELEVANT)

N/A (IKKE
RELEVANT)

N/A (IKKE
RELEVANT)

N/A (IKKE
RELEVANT)

N/A (IKKE
RELEVANT)

N/A (IKKE
RELEVANT)

N/A (IKKE
RELEVANT)

Felt i JSON-rapporten (relativ sti i JSON-
variationsobjektet)

detailedSmallVariantData / annotation / transcripts /
(first array item) / exons
(detaljeredeDataSmaVariationer/kommentar/transskri
pter/(forste arrayelement)/exoner)

detailedSmallVariantData / annotation / transcripts /
(first array item) / introns
(detaljeredeDataSmaVariationer/kommentar/transskri
pter/(ferste arrayelement)/introner)

detailedSmallVariantData / annotation / transcripts /
(first array item) / geneld
(detaljeredeDataSmaéVariationer/kommentar/transskri
pter/(ferste arrayelement)/genld)

detailedSmallVariantData / annotation / transcripts /
(first array item) / hgnc
(detaljeredeDataSmaVariationer/kommentar/transskri
pter/(forste arrayelement)/hgnc)

detailedSmallVariantData / annotation / transcripts /
(first array item) / consequence
(detaljeredeDataSmaVariationer/kommentar/transskri
pter/(forste arrayelement)/konsekvens)

detailedSmallVariantData / annotation / transcripts /
(first array item) / hgvsc
(detaljeredeDataSmaVariationer/kommentar/transskri
pter/(forste arrayelement)/hgvsc)

detailedSmallVariantData / annotation / transcripts /
(first array item) / hgvsp
(detaljeredeDataSmaéVariationer/kommentar/transskri
pter/(ferste arrayelement)/hgvsp)

detailedSmallVariantData / annotation / transcripts /
(first array item) / isCanonical
(detaljeredeDataSmaVariationer/kommentar/transskri
pter/(forste arrayelement)/erkKanonisk)

detailedSmallVariantData / annotation / transcripts /
(first array item) / proteinid
(detaljeredeDataSmaVariationer/kommentar/transskri
pter/(forste arrayelement)/proteinid)

detailedSmallVariantData / annotation / transcripts /
(first array item) / proteinPos
(detaljeredeDataSmaVariationer/kommentar/transskri
pter/(forste arrayelement)/proteinPos)
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Beskrivelse

Exon(er), der er bergrt af variationen, og
totalt antal exoner, som relevant. Eksempel:
4-6/7 betyder, at exon 4, 5 og 6 er berort,
og at dette transskript indeholder 7 exoner i
alt.

De introner, der er berort af variationen,
som relevant.

Gen-ID iht. National Center for
Biotechnology Information (NCBI).

Gensymbol iht. HUGO Gene Nomenclature
Committee (HGNC).

Array for konsekvenser af variation fra
Sequence Ontology.

Andring i den kodende DNA-
referencesekvens (dvs. RefSeq-transskript) i
HGVS-nomenklatur, som relevant.

AEndring i proteinsekvensen i HGVS-
nomenklatur, som relevant.

Der er anfort 'true' (sandt), hvis transskriptet
bliver betragtet som det kanoniske
transskript af genet, ellers er der anfort
'false’ (falsk). Det kanoniske transskript for
et gen bestemmes, som folger:

Kun NM- og NR-transskripter inkluderes.
Transskripter for et gen sorteres i folgende
reekkefolge:

e | RG-poster kommer for ikke-LRG-poster
(LRG= Locus Reference Genomic).

e Efter faldende CDS-leengde.

e Efter faldende transskriptleengde.

e Accessionsnummer.

Med denne sortering betragtes det forste
transskript som kanonisk.

Protein-ID.

Proteinposition.
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Tabel 2 Oplysninger om genamplifikationer i rapporten

Felt i PDF-
rapporten

Type

Fold Change
(Foldeendring)

N/A (IKKE
RELEVANT)

N/A (IKKE
RELEVANT)

N/A (IKKE
RELEVANT)

N/A (IKKE
RELEVANT)

N/A (IKKE
RELEVANT)

Felt i JSON-rapporten (relativ sti i JSON-
variationsobjektet)

type / value (type/veerdi)

detailedCopyNumberVariantData / foldChange
(detaljeredeDataKopiantalvariation/foldeendring)

detailedCopyNumberVariantData /
copyNumberType
(detaljeredeDataKopiantalvariation/kopiantalType)

detailedCopyNumberVariantData / gene
(detaljeredeDataKopiantalvariation/gen)

detailedCopyNumberVariantData / chromosome
(detaljeredeDataKopiantalvariation/kromosom)

detailedCopyNumberVariantData / startPosition
(detaljeredeDataKopiantalvariation/startposition)

detailedCopyNumberVariantData / endPosition
(detaljeredeDataKopiantalvariation/slutposition)

Tabel 3 Oplysninger om fusioner i rapporten

Felt i PDF-
rapporten

Type

Breakpoint 1
(Brudpunkt 1)

Breakpoint 2
(Brudpunkt 2)

Fusion Supporting

Reads

(Fusionsunderstgtten

de leesninger)

Felt i JSON-rapporten (relativ sti i JSON-variationsobjektet)

type / value (type/veerdi)

additionallnfo / (array item having label property = “Breakpoint 1)
(yderligerelnfo/(arrayelement med meerkeegenskab = “Breakpoint 1”

(“Brudpunkt 1))

additionallnfo / (array item having label property = “Breakpoint 2" )
(yderligerelnfo/(arrayelement med meerkeegenskab = “Breakpoint 2

(“Brudpunkt 2)))

additionallnfo / (array item having label property = “Fusion Supporting
Reads” ) (yderligerelnfo/(arrayelement med maerkeegenskab =
“Fusion Supporting Reads* (Fusionsunderstattende lsesninger”)))
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Beskrivelse

Den detaljerede variationstype. Mulige veerdier for
genamplifikationer omfatter:

CNV - Kopiantalvariation (genamplifikationer er de
eneste kopiantalvariationer, der er angivet i
rapporten).

Foldeendringen af den normaliserede
leesningsdybde i proven i forhold til den
normaliserede leesningsdybde i diploidgenomer.

Veerdien er <DUP> for alle genamplifikationer.

Gensymbol.

Genets kromosom.

Genets startposition (hg19).

Genets slutposition (hg19).

Beskrivelse

Den detaljerede
variationstype. Mulige
veerdier for fusioner
omfatter:

Fusion

Observeret
fusionsbrudpunkt 1 i
RNA.
Kromosom:position-
format (hg19).

Observeret
fusionsbrudpunkt 2 i
RNA.
Kromosom:position-
format (hg19).

Antallet af
fusionsunderstottende
leesninger.
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Felt i PDF-
rapporten

N/A (IKKE
RELEVANT)

N/A (IKKE
RELEVANT)

N/A (IKKE
RELEVANT)

N/A (IKKE
RELEVANT)

N/A (IKKE
RELEVANT)

N/A (IKKE
RELEVANT)

N/A (IKKE
RELEVANT)

N/A (IKKE
RELEVANT)

Felt i JSON-rapporten (relativ sti i JSON-variationsobjektet)

detailedGeneFusionData /
fusionDirectionalityKnownAndIndiciatedByGeneOrder
(detaljeredeDataGenfusion/fusionsretningkendtOgAngivetEfterGenrae
kkefolge)

detailedGeneFusionData / fusionSupportingReads
(detaljeredeDataGenfusion/fusionsunderstottendelaesninger)

detailedGeneFusionData / partner1 / gene
(detaljeredeDataGenfusion/partner1/gen)

detailedGeneFusionData / partner1 / chromosome
(detaljeredeDataGenfusion/partner1/kromosom)

detailedGeneFusionData / partner1 / position
(detaljeredeDataGenfusion/partner1/position)

detailedGeneFusionData / partner2 / gene
(detaljeredeDataGenfusion/partner2/gen)

detailedGeneFusionData / partner1 / chromosome
(detaljeredeDataGenfusion/partner1/kromosom)

detailedGeneFusionData / partner1 / position
(detaljeredeDataGenfusion/partneri/position)

Tabel 4 Oplysninger om splejsningsvariationer i rapporten

Felt i PDF-rapporten
Type

Affected Exon(s) (Berorte

exon(er))

Felt i JSON-rapporten (relativ sti i JSON-variationsobjektet)
type / value (type/veerdi)

additionallnfo / (array item having label property = “Affected Exon
(s)”) (yderligerelnfo/(arrayelement med meerkeegenskab =
“Affected Exon(s)“ (Berarte exon(er)))
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Beskrivelse

Der vises 'true' (sandt),
hvis gen-
/brudpunktsreskkefelgen
er i overensstemmelse
med
transskriptionsorienterin
gen (5’ til 3”). Der vises
'false’ (falsk), hvis
orienteringen ikke kunne
bestemmes.

Antallet af
fusionsunderstottende
leesninger.

Symboler eller navn (fra
GENCODE version 19)
pa gen(er), der
overlapper brudpunkt 1.
Flere gener, der
overlapper det samme
brudpunkt, er adskilt af
semikoloner.

Kromosom for brudpunkt
1.

Position (hg19) af
brudpunkt 1.

Symboler eller navn (fra
GENCODE version 19)
péa gen(er), der
overlapper brudpunkt 2.
Flere gener, der
overlapper det samme
brudpunkt, er adskilt af
semikoloner.

Kromosom for brudpunkt
1.

Position (hg19) af
brudpunkt 1.

Beskrivelse

Den detaljerede
variationstype. Mulige
veerdier for fusioner
omfatter:

Splice Variant
(Splejsningsvariation)

Exon(er), der er berort
af variationen, som
relevant. Eksempel: 4-6
betyder, at exon 4, 5 og
6 er berort.

37



Local Run Manager TruSight Oncology Comprehensive (EU) Analysis Module Vejledning til arbejdsgang

Felt i PDF-rapporten

Transcript (Transskript)

Breakpoint Start
(Brudpunktets start)

Breakpoint End
(Brudpunktets slutning)

Splice Supporting Reads
(Splejsningsunderstotten
de leesninger)

N/A (IKKE RELEVANT)

N/A (IKKE RELEVANT)

N/A (IKKE RELEVANT)

N/A (IKKE RELEVANT)

N/A (IKKE RELEVANT)

N/A (IKKE RELEVANT)

N/A (IKKE RELEVANT)

N/A (IKKE RELEVANT)

N/A (IKKE RELEVANT)

Felt i JSON-rapporten (relativ sti i JSON-variationsobjektet)

additionallnfo / (array item having label property = “Transcript”)
(yderligerelnfo/(arrayelement med meerkeegenskab = “Transcript*
(Transskript)))

additionallnfo / (array item having label property = “Breakpoint
Start” ) (yderligerelnfo/(arrayelement med maerkeegenskab =
“Breakpoint Start“ (Brudpunktets start)))

additionallnfo / (array item having label property = “Breakpoint
End” ) (yderligereInfo/(arrayelement med meerkeegenskab =
“Breakpoint End” (Brudpunktets slutning)))

additionallnfo / (array item having label property = “Splice
Supporting Reads” ) (yderligerelnfo/(arrayelement med
maerkeegenskab = “Splice Supporting Reads*
(Splejsningsunderstottende laesninger*)))

detailedSpliceVariantData / breakPointStartChromosome
(detaljeredeDataSplejsningsvariation/brudpunktStartKromosom)

detailedSpliceVariantData / breakPointStartPosition
(detaljeredeDataSplejsningsvariation/brudpunktStartposition)

detailedSpliceVariantData / breakPointEndChromosome
(detaljeredeDataSplejsningsvariation/brudpunktSlutKromosom)

detailedSpliceVariantData / breakPointEndPosition
(detaljeredeDataSplejsningsvariation/brudpunktSlutposition)

detailedSpliceVariantData / spliceSupportingReads
(detaljeredeDataSplejsningsvariation/splejsningsunderstottendel.ae
sninger)

detailedSpliceVariantData / annotation / source
(detaljeredeDataSplejsningsvariation/kommentar/kilde)

detailedSpliceVariantData / annotation / gene
(detaljeredeDataSplejsningsvariation/kommentar/gen)

detailedSpliceVariantData / annotation / affectedExons
(detaljeredeDataSplejsningsvariation/kommentar/berarte exoner)

detailedSpliceVariantData / annotation / transcript
(detaljeredeDataSplejsningsvariation/kommentar/transskript)
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Beskrivelse
Transskript-ID (RefSeq).

Starten af brudpunktet
for observeret
splejsningsvariation i
RNA.
Kromosom:position-
format (hg19).

Slutningen af
brudpunktet for
observeret
splejsningsvariation i
RNA.
Kromosom:position-
format (hg19).

Antallet af
splejsningsunderstotten
de leesninger.

Kromosom for
brudpunktets start.

Position (hg19) for
brudpunktets start.

Kromosom for

brudpunktets afslutning.

Position (hg19) for

brudpunktets afslutning.

Antallet af
splejsningsunderstotten
de leesninger.

Transskriptkilde (f.eks.
RefSeq).

Gensymbol.

Exon(er), der er berort
af
splejsningsvariationen,
og totalt antal exoner,
som relevant.
Eksempel: 4-6/7
betyder, at exon 4, 5 og
6 er berort, og at dette
transskript indeholder 7
exoner i alt.

Transskript-1D.
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Provefil

Filnavn: SampleSheet.csv

TSO Comprehensive-analysemodulet opretter et kommasepareret proveark til hver analyse
(SampleSheet.csv). Denne fil indeholder preveoplysninger, som softwaren modtager i lebet af
konfigurationen af karslen. Disse proveark indeholder et sidehoved med oplysninger om kaerslen og
deskriptorer af de provebiblioteker, der bliver behandlet i en bestemt flowcelle (én datareekke pr.
provebibliotek).

FORSIGTIG

/AEndring af prevearksfilen vil forérsage efterfolgende fejl, herunder ukorrekte resultater eller mislykket
analyse.

Nedenstaende tabel indeholder oplysninger om preovearksdataene:

Kolonnenavn
Sample_ID (Prave-ID)
I7_Index_ID (I7_Indeks_ID)

index (indeks)

15_Index_ID (I5_Indeks_ID)

index2 (indeks?2)
SampleType (Provetype)
Pair_ID (Par_ID)

Sample_Description
(Provebeskrivelse)

Tumor_Type (Tumortype)
Sex (Ken)

Beskrivelse
Prove-1D med tilfojelse af “-DNA” for DNA-biblioteker eller “-RNA” for RNA-biblioteker.

i7-indeksnavn. Du kan finde yderligere oplysninger om, hvordan provearkets indeks-ID
bliver knyttet til det indtastede indeks-ID i forbindelse med konfiguration af kerslen, i

lllumina Adapter Sequences (lllumina-adaptersekvenser) (dokumentnr. 1000000002694).

i7-indekssekvens.

i5-indeksnavn. Du kan finde yderligere oplysninger om, hvordan provearkets indeks-1D
bliver knyttet til det indtastede indeks-ID i forbindelse med konfiguration af kerslen, i

lllumina Adapter Sequences (lllumina-adaptersekvenser) (dokumentnr. 1000000002694).

i5-indekssekvens.
DNA eller RNA.

Prove-ID (der anvendes samme ID for et DNA-bibliotek og et RNA-bibliotek fra samme
prove).

Beskrivelse af proven.

Tumortype for patientprever. Kontroltype for kontrolprever.

Ken (Male (MAND), Female (Kvinde) eller Unknown (Ukendt)).
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Kontroloutput-rapport

Filnavn: ControlOutput.csv

Kontroloutput-rapporten er en tabulatorsepareret fil, der indeholder kvalitetskontroloplysninger om hver

kontrolpreve, der var inkluderet i karslen. TSO Comprehensive-analysemodulet ugyldigger ikke automatisk

patientprover baseret pa resultater af kontrolprever. Du kan finde en vejledning i kerselsgyldighed og

patientprevegyldighed pa baggrund af resultaterne af kontrolpreverne i Indlaegsseddel til TruSight
Oncology Comprehensive (EU) (dokumentnr. 200007789).

Kontroloutput-rapporten indeholder falgende afsnit og tilherende felter (karsels-ID er indsat for det forste

afsnit):

Control Types (Kontroltyper) — Indeholder oplysninger om hver inkluderet kontrolpreve i karslen.

Felt

Control Type
(Kontroltype)

Sample_ID (Prave-ID)

AnalysisComplete
(AnalyseFuldfert)

Overall Result
(Overordnet resultat)

Sensitivity Value
(Folsomhedsveerdi)

Sensitivity Threshold
(Folsomhedstaerskel)

Beskrivelse

Kontrolpravens kontroltype. Mulige veerdier omfatter DNA External Control (DNA, ekstern kontrol),
DNA No-Template Control (DNA, ingen skabelonkontrol), RNA External Control (RNA, ekstern
kontrol) eller RNA No-Template Control (RNA, ingen skabelonkontrol).

Kontrolprevens preve-ID. Veerdien er (Not Run) (Ikke kart), hvis denne kontroltype ikke var
inkluderet i karslen.

Angivelse af, om analysen er fuldfert for denne kontrolprove. Mulige veerdier omfatter TRUE
(SANDT), FALSE (FALSK), NA (IKKE RELEVANT).

QC-resultatet for kontrolpreven. Mulige veerdier omfatter PASS (BESTAET), FAIL (IKKE BESTAET),
NA (IKKE RELEVANT).

Den beregnede falsomhedsveerdi for kontrolpreven. Angiver ratioen mellem detekterede
kontrolvariationer og det totale antal forventede kontrolvariationer i kontrolpreven. Kun relevant for
folgende kontroltyper: DNA External Control (DNA, ekstern kontrol) og RNA External Control
(RNA, ekstern kontrol).

Den pakraevede minimale folsomhedsvaerdi for opnéelse af QC-resultatet PASS (BESTAET) for
kontrolpraven. Kun relevant for falgende kontroltyper: DNA External Control (DNA, ekstern
kontrol) og RNA External Control (RNA, ekstern kontrol).

Analysis Details (Analyseoplysninger) — Indeholder oplysninger om analysen.

Felt Beskrivelse

Report Date (Rapportdato) Den dato, hvor kontrolrapporten blev genereret.
Report Time (Tidspunkt for rapport) Det tidspunkt, hvor kontrolrapporten blev genereret.
Module Version (Modulversion) Versionen af TSO Comprehensive-analysemodulet.
Pipeline Version (Pipelineversion) Versionen af analysepipelinen/arbejdsgangen.

Sequencing Run Details (Sekventeringskarselsoplysninger) — Indeholder oplysninger om
sekventeringskarslen.

Felt

Run Name (Karselsnavn)

Run Date (Korselsdato)

Beskrivelse
Sekventeringskerslens navn.

Datoen for sekventeringskerslen.

Instrument ID (Instrument-ID) Sekventeringsinstrumentets unikke ID.

Instrument Control Software Version (Version af Den anvendte version af NextSeq Control Software (NCS) i
kontrolsoftwaren pa instrumentet) forbindelse med karslen.

Instrument Type (Instrumenttype) Typen af sekventeringsinstrument

RTA Version (RTA-version) Anvendt version af softwaren Real-Time Analysis (RTA) i

forbindelse med sekventeringskerslen.
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Felt Beskrivelse
Reagent Cartridge Lot Number (Reagenskassettens Batchnummeret pa& den anvendte reagenskassette i forbindelse
batchnummer) med korslen.

Analysis Status (Analysestatus) — Indeholder oplysninger om, hvorvidt analysen er fuldfert for hver
kontrolpreve, og hvorvidt nogen af proverne mislykkedes pa grund af en softwarefejl.

Felt Beskrivelse

Sample_ID (Prove-ID)  Kontrolprevens prove-ID. Veerdien er (Not Run) (Ikke keort) for kontroltype(r), der ikke var inkluderet
i korslen.

COMPLETED_ALL _ Angiver, om kontrolpreven har gennemgaet alle analysetrin. Mulige veerdier omfatter TRUE
STEPS (ALLE_TRIN_  (SANDT), FALSE (FALSK), NA (IKKE RELEVANT). Kontakt llluminas tekniske support for at f& flere
FULDFQ@RT) oplysninger, hvis veerdien er FALSE (FALSK).
FAILED_STEPS En liste over eventuelle mislykkede analysetrin pa grund af en softwarefejl. Kontakt llluminas
(MISLYKKEDE_TRIN)  tekniske support for at fa yderligere oplysninger, hvis der er angivet nogen trin her.
STEPS_NOT_ En liste over eventuelle analysetrin, der ikke blev gennemfart pa grund af en softwarefejl. Kontakt
EXECUTED (IKKE_ llluminas tekniske support for at fa yderligere oplysninger, hvis der er angivet nogen trin her.
GENNEMFORTE_
TRIN)

Small Variants Truth Table Results (Sandhedstabel med resultater for sma variationer) — Indeholder
oplysninger om, hvilke sma variationer i kontrol-DNA'en i DNA External Control (DNA, ekstern kontrol)
(positiv DNA-kontrol) der blev detekteret eller ikke detekteret (én raekke pr. kontrolvariation) Veerdien
NA (IKKE RELEVANT) er anfart, hvis sekventeringskarslen ikke omfattede DNA External Control (DNA,
ekstern kontrol).

Felt Beskrivelse
Detected Angiver, hvorvidt den lille variation i kontrol-DNA'en blev detekteret i kontrolproven. Mulige veerdier
(Detekteret) omfatter TRUE (SANDT), FALSE (FALSK), NA (IKKE RELEVANT).

HGNC Gene Name Det gensymbol i HUGO Gene Nomenclature Committee (HGNC), der er knyttet til den lille variation i
(HGNC-gennavn) kontrol-DNA'en.

Chromosome Kromosomet for den lille variation i kontrol-DNA'en.
(Kromosom)

Position Positionen (hg19) af den lille variation i kontrol-DNA'en.
Reference Allele Referenceallelet for den lille variation i kontrol-DNA'en.

(Referenceallel)

Alternative Allel Anden/alternativ allel for den lille variation i kontrol-DNA'en.
(Alternativ allel)

Splice Variants Truth Table Results (Sandhedstabel med resultater for splejsningsvariationer) —
Indeholder oplysninger om, hvilke splejsningsvariationer i kontrol-RNA'en i RNA External Control (RNA,
ekstern kontrol) (positiv RNA-kontrol) der blev detekteret eller ikke detekteret (én reekke pr.
kontrolvariation). Veerdien NA (Ikke relevant) er anfort, hvis sekventeringskarslen ikke omfattede RNA
External Control (RNA, ekstern kontrol).

Felt Beskrivelse
Detected Angiver, hvorvidt splejsningsvariationen i kontrol-RNA'en blev detekteret i kontrolpreven. Mulige
(Detekteret) veerdier omfatter TRUE (SANDT), FALSE (FALSK), NA (IKKE RELEVANT).

HGNC Gene Name Det HGNC-gensymbol, der er knyttet til splejsningsvariationen i kontrol-RNA'en.
(HGNC-gennavn)

Breakpoint 1 Kromosomet og positionen (hg19) for det forste brudpunkt af splejsningsvariationen i kontrol-
(Brudpunkt 1) RNA'en.
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Felt Beskrivelse
Breakpoint 2 Kromosomet og positionen (hg19) for det andet brudpunkt af splejsningsvariationen i kontrol-
(Brudpunkt 2) RNA'en.

Fusions Truth Table Results (Sandhedstabel med resultater for fusioner) — Indeholder oplysninger om,
hvilke fusionsvariationer i kontrol-RNA'en i RNA External Control (RNA, ekstern kontrol) (positiv RNA-
kontrol) der blev detekteret eller ikke detekteret (én raekke pr. kontrolvariation). Veerdien NA (Ikke
relevant) er anfert, hvis sekventeringskarslen ikke omfattede RNA External Control (RNA, ekstern
kontrol).

Felt Beskrivelse

Detected (Detekteret) Angiver, hvorvidt fusionsvariationen i kontrol-RNA'en blev detekteret i kontrolpreven. Mulige
veerdier omfatter TRUE (SANDT), FALSE (FALSK), NA (IKKE RELEVANT).

HGNC Gene Name 1 Det HGNC-gensymbol, der er knyttet til det forste brudpunkt af fusionsvariationen i kontrol-
(HGNC-gennavn 1) RNA'en.

HGNC Gene Name 2 Det HGNC-gensymbol, der er knyttet til det andet brudpunkt af fusionsvariationen i kontrol-
(HGNC-gennavn 2) RNA'en.

DNA NTC Library QC Metrics (QC-malinger af DNA NTC-biblioteker) — Indeholder oplysninger om den
evaluerede kvalitetskontrolmaling for DNA No-Template Control (DNA, ingen skabelonkontrol).
Statussen PASS (BESTAET) betyder, at vaerdien for malingen ligger inden for intervallet mellem den
nedre specifikationsgreense (LSL) og den avre specifikationsgraense (USL). Statussen FAIL (IKKE
BESTAET) betyder, at veerdien for malingen ligger uden for LSL-eller USL-intervallet. Vaardien NA
(IKKE RELEVANT) er anfort, hvis sekventeringskerslen ikke omfattede DNA No-Template Control
(DNA, ingen skabelonkontrol).

Maling Beskrivelse Enheder Kvalitetstasrskel
MEDIAN_EXON_COVERAGE (MEDIAN_ Median exonfragmentdeekning pé tveers af ~ Tal <8
EXONDAKNING) alle exonbaser.

RNA NTC Library QC Metrics(QC-malinger af RNA NTC-biblioteker) — Indeholder oplysninger om den
evaluerede kvalitetskontrolmaling for RNA No-Template Control (RNA, ingen skabelonkontrol).
Statussen PASS (BESTAET) betyder, at vaerdien for malingen ligger inden for intervallet mellem den
nedre specifikationsgreense (LSL) og den ovre specifikationsgraense (USL). Statussen FAIL (IKKE
BESTAET) betyder, at vaerdien for malingen ligger uden for LSL-eller USL-intervallet. Vaerdien NA
(IKKE RELEVANT) er anfert, hvis sekventeringskerslen ikke omfattede RNA No-Template Control
(RNA, ingen skabelonkontrol).

Maling Beskrivelse Enheder Kvalitetstaerskel
GENE_ABOVE_MEDIAN_ Antallet af gener, for hvilke den mediane Tal <1
CUTOFF (GEN_OVER_ deduplikerede leesningsdybde pa tveers af alle
MEDIAN_GRANSEVARDI) omfattede loci for hvert gen er > 20.
o g
Malingsoutput

Filnavn: MetricsOutput.tsv

Malingsoutputtet er en tabulatorsepareret fil, der indeholder kvalitetskontroloplysninger om de
patientprover, der var inkluderet i karslen.

Malingsoutputfilen indeholder falgende afsnit og tilharende felter:
Sidehoved - Indeholder generelle oplysninger om filen og karslen.
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Felt Beskrivelse

Output Date (Outputdato) Dato for oprettelse af filen.

Output Time (Outputtidspunkt) Tidspunkt for oprettelse af filen.

Workflow Version (Arbejdsgangsversion) Versionen af analysepipelinen/arbejdsgangen.
Module Version (Modulversion) Versionen af TSO Comprehensive-analysemodulet.
Run ID (Kersels-ID) ID for sekventeringskeorslen.

Run Name (Karselsnavn) Sekventeringskerslens navn.

Run QC Metrics (Karsel af kvalitetskontrolmalinger) — Indeholder kvalitetskontroloplysninger for
sekventeringskerslen. Dette afsnit svarer til statussen for karslen af kvalitetskontrollen i TSO
Comprehensive-rapporten og indeholder én reekke pr. kvalitetssikringsmaling, der bidrager til
statussen for kerslen af kvalitetskontrollen. Alle kvalitetskontrolmalinger i dette afsnit skal bestéas, for at
karslen af kvalitetskontrollen kan bestas. Du kan finde yderligere oplysninger om analysen under
Kvalitetskontrol af kersler pa side 7. Du kan finde flere oplysninger om malinger og teerskler under
Kvalitetskontrolmalinger pé side 54.

Kolonne Beskrivelse

Metric (UOM) (Méling QC-malingens navn og maleenhed

(maleenhed))

LSL Nedre specifikationsgreense (inklusive).

USL Qvre specifikationsgraense (inklusive).

Veerdi QC-malingsveerdi.

PASS/FAIL Angiver, om preven bestod eller ikke bestod kvalitetskontrolmalingen Mulige veerdier omfatter PASS
(BESTAET/IKKE (BESTAET), FAIL (IKKE BESTAET) og NA (IKKE RELEVANT).

BESTAET)

Analysis Status (Analysestatus) — Indeholder oplysninger om, hvorvidt analysen er fuldfert for hver
patientpreve, og hvorvidt nogen af preverne mislykkedes pa grund af en softwarefejl. Hver kolonne i
dette afsnit svarer til en patientprove (der anvendes preve-ID som kolonnenavn).

Felt Beskrivelse

COMPLETED_ALL _ Angiver, om preven har gennemgaet alle analysetrin. Mulige veerdier omfatter TRUE (SANDT) og
STEPS (ALLE_TRIN_ FALSE (FALSK). Kontakt llluminas tekniske support for at fa flere oplysninger, hvis veerdien er FALSE
FULDFQRT) (FALSK).

FAILED_STEPS En liste over eventuelle mislykkede analysetrin pa grund af en softwarefejl. Kontakt llluminas tekniske
(MISLYKKEDE_TRIN) support for at fa yderligere oplysninger, hvis der er angivet nogen trin her.

STEPS_NOT_EXECUTED  En liste over eventuelle analysetrin, der ikke blev gennemfert pa grund af en softwarefejl. Kontakt
(IKKE_GENNEMFORTE_ llluminas tekniske support for at fa yderligere oplysninger, hvis der er angivet nogen trin her.

TRIN)

QC Metrics Sections for Patient Samples (Afsnit med QC-malinger for patientprever) — Der er et afsnit
for hver anvendt type kvalitetskontrol pa patientprever. Hvis der er en tilsvarende kvalitetskontrolstatus
i TSO Comprehensive-rapporten, er det naevnt ud for den relevante kvalitetskontrol i tabellen nedenfor.
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Afsnit

DNA Library QC Metrics (DNA-
biblioteks-QC-malinger)

DNA Library QC Metrics for Small
Variant Calling and TMB (DNA-
biblioteks-QC-malinger for
bestemmelse af sma variationer og
TMB)

DNA Library QC Metrics for MSI
(DNA-biblioteks-QC-malinger for
MSI)

DNA Library QC Metrics for CNV
(Kvalitetskontrolmalinger af DNA-
bibliotek for CNV)

DNA Expanded Metrics (Udvidede
DNA-malinger)

RNA Library QC Metrics
(Kvalitetskontrolmalinger af RNA-
biblioteker)

RNA Expanded Metrics (Udvidede
RNA-malinger)

Beskrivelse

QGC-malinger, der anvendes som valideringskriterier for
DNA-provebiblioteker.

Du kan finde yderligere oplysninger om analysen under
Kvalitetskontrol af DNA-prevebiblioteker pa side 11. Du
kan finde flere oplysninger om malinger og teerskler under
Kvalitetskontrolmalinger pa side 54.

QGC-malinger, der anvendes som valideringskriterier for
sma variationer og TMB i et DNA-provebibliotek.

Du kan finde yderligere oplysninger om analysen under
Kvalitetskontrol af DNA-prevebiblioteker pa side 11. Du
kan finde flere oplysninger om malinger og teerskler under
Kvalitetskontrolmaélinger pa side 54.

QC-malinger, der anvendes som valideringskriterier for
MSI i et DNA-provebibliotek.

Du kan finde yderligere oplysninger om analysen under
Kvalitetskontrol af DNA-prevebiblioteker pa side 11. Du
kan finde flere oplysninger om malinger og teerskler under
Kvalitetskontrolmalinger pa side 54.

Kvalitetskontrolmalinger, der anvendes som
valideringskriterier for genamplifikationer i et DNA-
provebibliotek.

Du kan finde yderligere oplysninger om analysen under
Kvalitetskontrol af DNA-prevebiblioteker pa side 11. Du
kan finde flere oplysninger om malinger og teerskler under
Kvalitetskontrolmaélinger pa side 54.

Udvidede DNA-malinger er kun af vejledende karakter og
udger ikke en direkte angivelse af DNA-bibliotekernes
kvalitet.

Du kan finde yderligere oplysninger om analysen under
Kvalitetskontrol af DNA-prevebiblioteker pa side 11. Du
kan finde yderligere oplysninger om maélingerne under
Udvidede DNA-malinger pa side 56.

Kvalitetskontrolmalinger, der anvendes som
valideringskriterier for RNA-provebiblioteker.

Du kan finde yderligere analyseoplysninger under
Kvalitetskontrol af RNA-provebiblioteker pa side 14. Du
kan finde flere oplysninger om malinger og teerskler under
Kvalitetskontrolmaélinger pa side 54.

Udvidede RNA-maélinger er kun af vejledende karakter og
udger ikke en direkte angivelse af DNA-bibliotekernes
kvalitet.

Du kan finde yderligere analyseoplysninger under
Kvalitetskontrol af RNA-provebiblioteker pa side 14. Du
kan finde yderligere oplysninger om maélinger og teerskler
under Udvidede RNA-malinger péa side 57.

Hvert afsnit indeholder felgende kolonner:
Metric (UOM) (Maling (méleenhed)) — QC-malingens navn og méleenhed
LSL — Nedre specifikationsgreense (inklusive).
USL - @vre specifikationsgreense (inklusive).
En kolonne pr. prove (navngivet med prove-ID).
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Tilsvarende
kategori for
kvalitetskontrol i
TSO
Comprehensive-
rapporten

DNA Library QC
(kvalitetskontrol af
DNA-bibliotek)

DNA Small Variant &
TMB QC (QC for sma
variationer og TMB i
DNA)

DNA MSI QC

DNA Copy Number
Variant QC
(Kvalitetskontrol for
kopiantalvariationer i
DNA)

N/A (IKKE
TILGANGELIG)

RNA Library QC
(Kvalitetskontrol af
RNA-bibliotek)

N/A (IKKE
TILGANGELIG)
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Hvert afsnit indeholder faolgende reekker:
En reekke pr. QC-maling.
PASS/FAIL (BESTAET/IKKE BESTAET) — Angiver, om proven bestod eller ikke bestod den
pageeldende type af kvalitetskontrol. Statussen PASS (BESTAET) betyder, at prevevaerdierne for
malingerne ligger inden for LSL- og USL-intervallet. Statussen FAIL (IKKE BESTAET) betyder, at
preoveveerdierne for en eller flere af mélingerne ligger uden for LSL- og USL-intervallet. Denne
reekke er ikke inkluderet i DNA Expanded Metrics (Udvidede DNA-malinger) eller i RNA Expanded
Metrics (Udvidede RNA-malinger).

Notes (Noter) — Indeholder en liste med noter, der beskriver indholdet i filen.

Rapport om lav dybde

Filnavn: {PROVE_ID}_LowDepthReport.tsv

Rapporten om lav dybde er en tabulatorsepareret fil, der bliver oprettet for hver patientprove, og som
indeholder en liste over genompositionsintervaller med en total sekventeringsdybde <100, for hvilke en
bestaende variation ikke blev detekteret. Disse positioner har utilstraskkelig sekventeringsdybde til at
udelukke tilstedeveerelsen af en lille variation. Positioner pé bloklisten medtages ikke i rapporten.

Rapporten om lav dybde bliver ikke regenereret i forbindelse med regenerering af rapporter.
Rapporten om lav dybde indeholder falgende afsnit og tilherende felter:
Sidehoved - Indeholder generelle oplysninger om filen og karslen.

Felt Beskrivelse

Sample ID (Preve-ID) Prave-ID for patientpraven.

Tumor Type (Tumortype) Tumortype for patientpreven.

Report Date (Rapportdato) Den dato, hvor rapporten om lav dybde blev genereret.

Run ID (Kersels-ID) ID for sekventeringskeorslen.

Run Date (Kerselsdato) Datoen for sekventeringskerslen.

Knowledge base version Den version af KB'en, der var installeret pa tidspunktet for generering af
(Videnbaseversion) rapporten om lav dybde.

Knowledge Base Published Date Den dato, der er knyttet til den KB, der var installeret pa tidspunktet for
(Udgivelsesdato for videnbase) generering af rapporten om lav dybde.

LRM Module version (Version af LRM- Versionen af TSO Comprehensive-analysemodulet.

modul)

Genomic Range List (Liste over genomintervaller) — Indeholder en liste over genompositionsintervaller
med lav dybde. Sammenhaengende genompositioner med lav dybde, der overlapper det eller de
samme gener, bliver samlet i en enkelt reekke.

Kolonne Beskrivelse

Chrom (Krom) Kromosom.

Start Startposition (hg19).

End (Slut) Slutposition (hg19).

Gene (Gen) Gensymbol(er), der overlapper genomintervallet, baseret pa RefSeq-databasen i KB'en.
Outputmappestruktur

| dette afsnit finder du en beskrivelse af indholdet i hver outputmappe, der bliver genereret under analysen.

IVD
IVD_Reports
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{SamplelD}_TSOCompEUModule_KB{version}_Report.pdf — TSO Comprehensive-rapport
(PDF format) pr. patientprove

{SamplelD}_TSOCompEUModule_KB{version}_Report.json — TSO Comprehensive-rapport
(JSON-format) pr. patientprove

{Praove-ID}_LowDepthReport.tsv — Rapport om lav dybde pr. patientprove
MetricsOutput.tsv — Malingsoutput

ControlOutput.tsv — Kontroloutputrapport

Logs_Intermediates — Logfiler og midlertidige filer, der bliver genereret under
analysepipelinen/arbejdsgangen. Midlertidige filer er kun beregnet som en hjeelp til fejlfinding.
Oplysningerne i de midlertidige filer er ikke beregnet til klinisk rapportering eller patientadministration.
Der er ikke dokumentation for ydelsen ved andre variationer, der bliver identificeret i disse filer, ud over
de validerede variationer. Validerede variationer er variationer, ved hvilke der er dokumenterede
karakteristika for ydeevnen. Hver mappe repraesenterer et trin i analysearbejdsgangen/-pipelinen. TSO
Comprehensive-analysemodulet fojer RNA eller DNA til navnene pé Prove-ID-mapperne under
behandlingen.

1 Veelg kerselsnavnet pa Local Run Manager-dashboardet.
2 Gennemgé sekventeringskerselsmalingerne under fanen Run Overview (Karselsoversigt).

3 Hvis du vil eendre placeringen af analysedatafilen med henblik pé& senere genindsasttelser i keen af den
valgte karsel, skal du veelge Edit (Rediger) og derefter redigere stien til outputkerselsmappen.
Navnet pa outputkerselsmappen kan ikke aendres.

4 [Valgfrit] Veelg Copy to Clipboard (Kopier til udklipsholder) for adgang til outputkerselsmappen.

Veelg fanen Sequencing Information (Sekventeringsoplysninger) for at gennemse korselsparametrene
og materialeoplysningerne.

6 Veelg fanen Samples & Results (Prover og resultater) for at se rapporter og kvalitetskontroloplysninger.
Hvis analysen blev gentaget, skal du udvide rullelisten Select Analysis (Veelg analyse) og veelge den
relevante analyse.

7 [Valgfrit] Veelg Copy to Clipboard (Kopier til udklipsholder) for at kopiere stien til mappen Analysis
(Analyse).

For yderligere oplysninger om fanerne Run Overview (Karselsoversigt) og Sequencing Information

(Sekventeringsoplysninger) samt om, hvordan analysen sasttes i ko igen, henvises der til NextSeq 550Dx

Instrument Reference Guide (Oversigtsvejledning til NextSeq 550Dx-instrument (dokumentnr.

1000000009513).

Prover og resultater

Skeermen Samples & Results (Prover og resultater) viser analyseresultaterne for den valgte kersel og giver
mulighed for at analysere karslen igen med andre parametre. @verst pa skaermen er der en tabel, der
indeholder startdatoen for den aktuelt valgte analysekarsel samt kerselstypen (initial analyse,
genindseettelse i analyseka eller regenerering af rapporter).
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Malinger péa karselsniveau

Afsnittet Run Level Metrics (Malinger pa kerselsniveau) pa skeermen Samples & Results (Prover og
resultater) viser en status i form af PASS (BESTAET) eller FAIL (IKKE BESTAET) for hver korsel af
kvalitetskontrolmaling. Statusserne for kersel af kvalitetskontrolmalingerne indhentes fra filen
MetricsReport.tsv (se Malingsoutput pa side 42). Du kan finde flere oplysninger om malinger og teerskler
under Kvalitetskontrolmalinger pé side 54.

Kontrolprover

Kontrolprever angives pa skeermen Run Setup (Kerselskonfiguration) i Local Run Manager. Resultaterne af
de prover, der er angivet som kontroller, vises i afsnittetControls (Kontroller) pa skeermen Samples &
Results (Praver og resultater). Afsnittet Controls (Kontroller) viser folgende kolonner for hver prove, der er
angivet som en kontrol:
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Sample ID (Prave-ID)
Type—-Typen af kontrolprove. Mulige veerdier er DNA External Control (DNA, ekstern kontrol), DNA No-

Template Control (DNA, ingen skabelonkontrol), RNA External Control (RNA, ekstern kontrol) og RNA

No-Template Control (RNA, ingen skabelonkontrol). De tilgeengelige kontrolprovetyper forbliver de
samme og pavirkes ikke af den installerede videnbase.

Analysis Complete? (Analyse fuldfert?) — Mulige veerdier er TRUE (SANDT) og FALSE (FALSK).

Kontrolpraver, der er markeret med TRUE (SANDT) i kolonnen Analysis Complete? (Analyse fuldfert?),

har gennemgaet kontrolpreveanalysen. Hvis en kontrolprove er markeret med FALSE (FALSK), er der
sket en softwarefejl. Kontakt llluminas tekniske support for at f& yderligere oplysninger.

Outcome (Resultat) — Mulige veerdier er PASS (BESTAET) og FAIL (IKKE BESTAET). Se, hvordan
resultatveerdien skal fortolkes, i folgende tabel:

Type af

kontrolprave Resultat Fortolkning

DNA No-Template PASS Ingen indikation af krydskontaminering mellem bibliotekerne.

(DNA, ingen (BESTAET)

skabelon) o o o .
FAIL (IKKE Indikation af krydskontaminering mellem bibliotekerne. DNA-proverne i de
BESTAET) klargjorte biblioteker og alle tilharende sekventeringskersler er ugyldige.

RNA No-Template PASS Ingen indikation af krydskontaminering mellem bibliotekerne.

(RNA, ingen (BESTAET)

skabelon) L o o .
FAIL (IKKE Indikation af krydskontaminering mellem bibliotekerne. RNA-proverne i de
BESTAET) klargjorte biblioteker og alle tilherende sekventeringskersler er ugyldige.

DNA External (DNA, PASS De forventede variationer blev detekteret.

ekstern) (BESTAET)
FAIL (IKKE Specifikationerne for variationsbestemmelse er ikke opfyldt, og DNA-proverne i
BESTAET) sekventeringskorslen er ugyldige.

RNA External (RNA, PASS De forventede variationer blev detekteret.

ekstern) (BESTAET)
FAIL (IKKE Specifikationerne for variationsbestemmelse er ikke opfyldt, og RNA-proverne i
BESTAET) sekventeringskerslen er ugyldige.

Malinger pé praveniveau

Afsnittet Sample Level Metrics (Malinger pa preveniveau) pa skaermen Samples & Results (Prover og
resultater) viser kvalitetskontroloplysninger for de inkluderede patientprover i karslen.

Kvalitetskontrolresultaterne for patientpreverne indhentes fra filen MetricsReport.tsv (se Malingsoutput pa

side 42). Afsnittet Sample Level Metrics (Mélinger pé proveniveau) viser falgende kolonner for hver

patientprove:

Sample (Prove) — Prove-ID'et.
Analysis Complete? (Analyse fuldfert?) — Mulige veerdier er TRUE (SANDT) og FALSE (FALSK). Prover,

der er anfart med TRUE (SANDT) i kolonnen Analysis Complete? (Analyse fuldfert?), har gennemgaet
en vellykket analyse. Hvis en prove er anfort med FALSE (FALSK) i denne kolonne, er der sket en
softwarefejl. Kontakt llluminas tekniske support for at f& yderligere oplysninger.

Kvalitetskontrol af DNA -bibliotek — Mulige veerdier er PASS (BESTAET) og FAIL (IKKE BESTAET).
Angiver, om proven bestod eller ikke bestod DNA-biblioteks-QC'en for det sekventerede DNA-

bibliotek. Svarer til Kvalitetskontrol af DNA-bibliotek i TSO Comprehensive-rapporten. Der vises en
bindestreg (-), hvis et DNA-bibliotek ikke blev sekventeret, eller hvis Run QC (Kvalitetskontrol af kersel)

har veerdien FAIL (MISLYKKET).
DNA Variants and Biomarkers (DNA-variationer og biomarkerer)
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Sma varianter og TMB — Mulige veerdier er PASS (BESTAET) og FAIL (IKKE BESTAET). Angiver,
om preven bestod eller ikke bestod QC'en for sma variationer og TMB i DNA-biblioteket. Svarer til
Kvalitetskontrol for smé variationer og TMB i DNA i TSO Comprehensive-rapporten. Der vises en
bindestreg (-), hvis et DNA-bibliotek ikke blev sekventeret, hvis Run QC (Kvalitetskontrol af kersel)
eller DNA Library QC (Kvalitetskontrol af DNA-bibliotek) har veerdien FAIL (MISLYKKET).

MSI — Mulige veerdier er PASS (BESTAET) og FAIL (IKKE BESTAET). Angiver, om preven bestod
eller ikke bestod QC'en for MSI i DNA-biblioteket. Svarer til Kvalitetskontrol af DNA MSIi TSO
Comprehensive-rapporten. Der vises en bindestreg (-), hvis et DNA-bibliotek ikke blev sekventeret,
hvis Run QC (Kvalitetskontrol af kersel) eller DNA Library QC (Kvalitetskontrol af DNA-bibliotek) har
veerdien FAIL (MISLYKKET).

CNV — Mulige veerdier er PASS (BESTAET) og FAIL (IKKE BESTAET). Angiver, om preven bestod
eller ikke bestod QC'en for genamplifikationer i DNA-biblioteket. Svarer til Kvalitetskontrol af
kopiantalvariationer i DNA i TSO Comprehensive-rapporten. Der vises en bindestreg (-), hvis et
DNA-bibliotek ikke blev sekventeret, hvis Run QC (Kvalitetskontrol af kersel) eller DNA Library QC
(Kvalitetskontrol af DNA-bibliotek) har veerdien FAIL (MISLYKKET).

Kvalitetskontrol af RNA -bibliotek — Mulige vaerdier er PASS (BESTAET) og FAIL (IKKE BESTAET).
Angiver, om proven bestod eller ikke bestod RNA-biblioteks-QC'en for det sekventerede RNA-
bibliotek. Svarer til Kvalitetskontrol af RNA-bibliotek i TSO Comprehensive-rapporten. Der vises en
bindestreg (-), hvis et RNA-bibliotek ikke blev sekventeret, eller hvis Run QC (Kvalitetskontrol af karsel)
har veerdien FAIL (MISLYKKET).

Individuelle praver kan mislykkes, selvom kerselsmalingerne bliver bestaet.

Det er muligt at regenerere en eller flere rapporter uden at gentage alle sekundeere analysetrin.
Regenerering af rapporter er meget hurtigere end genindseettelse i ko til fuld analyse, men er forbundet
med andre egenskaber:

Omfang — Ved regenerering af rapporter bliver TSO Comprehensive-rapporten genskabt, men nogle
analysetrin bliver sprunget over. Du kan eendre kon eller tumortype for en eller flere prover eller
installere en ny KB for at generere en ny rapport, der afspejler disse aendringer. Ved regenerering af
rapporter skal hver enkelt prove veelges manuelt. Ved genindseettelse i analyseka er alle prover
derimod automatisk valgt som standard. De kan fraveelges enkeltvis.

Mislykket analysekarsel — Regenerering af rapporter kreever en vellykket analysekarsel som input.
Genindseettelse i analyseka er derimod muligt i tilfeelde af mislykket analyse.

Redigerbare felter — Ved regenerering af rapporter er det muligt at eendre felterne Sex (Ken) og
TumorType (Tumortype). Ved genindseettelse i analyseke er det derimod muligt at redigere alle de
valgte felter i forbindelse med kerselskonfigurationen.

Version af TSO Comprehensive-analysemodulet — Regenerering af rapporten kreever en vellykket
analyse fra Local Run Manager TruSight Oncology Comprehensive Analysis Module v2.3 eller nyere.
Genindseettelse i analyseka kan initieres ved brug af en analyse fra en hvilken som helst version af TSO
Comprehensive-analysemodulet.

Konfiguration af karselsinput — Korselsinputtet ved regenerering af rapporter er automatisk
konfigureret til veerdierne fra den seneste vellykkede sekundaere analysekorsel. Karselsinputtet ved

genindseettelse i analyseko er automatisk konfigureret til veerdierne fra det seneste analyseforsag
(inklusive mislykkede analysekersler).
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Denne funktion er kun tilgeengelig for LRM-administratorer eller en bruger, der ikke er administrator, der
har tildelt rettigheder til genindseettelse i analyseke. For yderligere information om LRM-
brugeradministration henvises der til NextSeq 550Dx Instrument Reference Guide (Oversigtsvejledning til
NextSeq 550Dx-instrument) (dokumentnr. 7000000009513).

Regenerering af en rapport eller genindsaettelse i analysekg

1 Find en karsel med statussen Analysis Completed (Analysen fuldfert) pa kerselsdashboardet. Veelg det
lodrette ellipseikon, og veelg Requeue (Genindseet i ko).
Gendannelse af korsler, der er slettet fra den lokale temp-mappe kraeves for genindseettelse i
analyseka. For yderligere information om LRM-brugeradministration henvises der til
Oversigtsvejledning til NextSeq 550Dx-instrumentet (dokumentnr. 7000000009513).

2 Veelg Edit Setup (Rediger konfiguration) i pop op-vinduet Requeue Analysis (Genindseettelse i
analyseko).

3 Veelg regenerering af rapport eller genindsaettelse i ke til fuld analyse via rullemenuen everst pa
skaermen Requeue Analysis (Genindseettelse i analyseko).

BEMARK! Gennemse altid kerselsinputtet til hver prove, for du gemmer en karsel. Kerselsinput til regenerering
af rapporter konfigureres automatisk til veerdierne fra den seneste vellykkede sekundeere analysekarsel.

4 Prover fra tidligere fuldforte karsler vises i en tabel. Brug plusknapperne (+) til hgjre for tabellen til at
markere de prover, for hvilke du ensker at regenerere rapporter. Alle praver i en karsel er som
standard udelukket fra regenereringen af rapporter og skal tilfejes enkeltvis. Der kan ikke regenereres
rapporter for prever, der oprindeligt blev analyseret som kontrolpraver, hvilket kreever genindseettelse i
ke til fuld analyse.

5 Nér alle de onskede prover er blevet markeret med henblik pé regenerering af rapporter, vaelger du
Requeue Analysis (Genindseettelse i analysekg).

Visning af resultater i regenererede rapporter

Regenererede rapporter for prover, der er blevet maerket med henblik pé regenerering af rapporter, bliver
vist sammen med andre fuldferte analyser pa skaermen Samples and Runs (Prover og kersler) i Local Run
Manager. Rapporter, der er dannet ved hjeelp af regenerering, er markeret med Report Regeneration
(Regenerering af rapporter) i feltet Analysis Type (Analysetype) overst pa skaermen Samples and Runs
(Prover og karsler).
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Hvis en analyserapport angiver, at analyse af preven mislykkedes pa grund af en softwarefejl, skal du
foretage fejlfinding af problemet baseret pa det specifikke trin, der mislykkedes. | mappen IVD_Reports
angiver MetricsOutput.tsv det specifikke analysetrin, der ikke blev gennemfort, under FAILED_STEPS

(Mislykkede trin).

Brug folgende tabel til fejlfinding af problemer i arbejdsgangen.

Mislykket trin
FastgValidation

FusionCalling

Anbefalet handling

Hvis softwarefejlen skyldes FastqValidation-trinnet, kan en mulig arsag veere et ukorrekt eller ikke-
eksisterende indeks, der resulterer i, at der ikke er nogen laesninger for proven. Ved mistanke om et ukorrekt
indeks skal analysen gentages med det korrekt indeks-id valgt. Ellers skal proven gentages ved hjeelp af TSO
Comprehensive-arbejdsgangen med en ny ekstraktion af nukleinsyre i overensstemmelse med Indlaegsseddel
til TruSight Oncology Comprehensive (EU) (dokumentnr. 200007789).

Hvis softwarefejlen skyldes FusionCalling-trinnet, er de mulige arsager en prove af darlig kvalitet
(utilstreekkeligt intakt RNA), utilstraskkeligt input af RNA, en fejl under TSO Comprehensive-arbejdsgangen
eller et ukorrekt indeks tildelt til praven. Praven skal gentages ved hjeelp af TSO Comprehensive-
arbejdsgangen med en ny ekstraktion af nukleinsyre i overensstemmelse med Indleegsseddel til TruSight
Oncology Comprehensive (EU) (dokumentnr. 200007789).

Kontakt lllumina Technical Support i forbindelse med alle andre trin, der markeres som ikke bestaet.

Dokumentnr. 200008661 vO2 DAN

KUN TIL IN VITRO-DIAGNOSTIK
KUN TIL EKSPORT

51



Folgende rutediagram beskriver de kvalitetskontrolmalinger, der er anfert i TSO Comprehensive-rapporten.
Hvis Run QC (Karsel af kvalitetskontrol) mislykkes, vurderes ingen andre trin i kvalitetskontrollen, og alle
markeres som N/A (ikke relevant). Hvis DNA eller RNA ikke sekventeres eller ikke bestar kvalitetskontrol af
bibliotek, inkluderes ingen ledsagende diagnosticering eller resultater for tumorprofilering. Kvalitetskontrol
af DNA-bibliotek maler kontaminering. Hvis resultatet er ikke bestéet, markeres kvalitetsmalinger for DNA
nedstrems (DNA MSI QC, sma variationer af DNA og kvalitetskontrol af TMB og kvalitetskontrol af DNA
CNV) som I/T (ikke tilgeengelig). Se folgende afsnit og tabeller for at fa mere at vide:

Analysemetoder pa side 7

Tabellen Kvalitetskontrol pa side 18

Tabellen Karsel af kvalitetskontrolmalinger pa side 42
Kvalitetskontrol af DNA-provebiblioteker pa side 11
Malinger pa proveniveau pa side 48

Appendiks B Kvalitetsmalinger pa side 54

Rutediagrammet tilknytter ikke kontrolprever. Resultaterne fra kontrolpreverne pavirker ikke
kvalitetskontrolmalingerne i TSO Comprehensive PDF- eller JSON-rapporten. Brugen af kontrolprover er
beskrevet i Kontrolprover pa side 5. Du kan finde yderligere oplysninger om kontrolprever i Indlaegsseddel
til TruSight Oncology Comprehensive (EU) (dokumentnr. 200007789).

Rutediagrammet tilknytter ikke kvalitetskontrolresultater pa positionsniveau. Disse resultater er en del af
kvalitetskontrolresultater af ledsagende diagnosticering, som er beskrevet i tabellen Kvalitetskontrol af
ledsagende diagnosticering pa side 30. Kvalitetskontrolresultater pa positionsniveau i afsnittet
Tumorprofilering er angivet i Rapport om lav dybde, der er beskrevet i Rapportering af lav dybde for DNA-
provebiblioteker pa side 12.
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Run QC
Pass?

DNA Library QC, DNA

No

MSI QC, DNA small
variant & TMB QC and l
DNA CNV QC are NfA
No small variants or
amplifications are
reported for CDx or
Tumor Profiling

TMEB and MSI are
reported as
“MNot evaluable”

{

DNA
Library QC
{contamination)

DNA MSI QC, DNA small variants
& TMB QC, DNA CNV QC are N/A

No small variants or amplifications
are reported for Tumor Profiling

TMB and MSI are reported as
“Not evaluable”

DNA Library QC is Pass

DNA MSI QC, DNA small
variant & TMB QC, DNA
CNV QC assessed

RNA Library QC, DNA
Library QC, DNA MSI
QC, DNA small variant &
TMEB QC and DMA CNV
QC are NjA

Mo small variants,
amplifications, fusions,
splice variants are
reported for CDx or
Tumor Profiling

TME and MSI are
reported as
“Not evaluable"

RNA
Sequenced?

RNA Library QC is N/A

Fusions and splice
variants are not reported
in CDx or Tumor Profiling

results

RNA Library QC is Pass

Fusions and splice
variants are included in
CDx or Tumor Profiling

results, as relevant

RMA Library QC is Fail

Fusions and splice
variants are not reported
in CDx or Tumor Profiling

results

Amplifications
not incldued
in CDx or
Tumor
Profiling
results

Amplifications can
be included in CDx
or Tumer Profiling
results, as relevant

MSI reported
as "Not
evaluable”

MSI reported as
MS-Stable or
MSI-High
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Kvalitetskontrolmalinger

Tabel 5 TSO Comprehensive-rapport, resultat af kvalitetskontrolmalinger

Outputtype Maling Specifikation

Sekventeringskorsel PCT_PF_READS (PCT_PF_ >80,0
LASNINGER) (%)

PCT_Q30_R1 (%) =80,0

PCT_Q30_R2 (%) =80,0 %
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Pavirkning fra

ST specifikationsfejl*
Procentdelen af Sekventeringskersel
leesninger, der ugyldiggjort, ingen
passerede filteret (PF). resultater

rapporteret for
nogen prove i
karslen.

Gennemsnitlig
procentdel af
basebestemmelser med
en kvalitetsscore pa
Q30 eller hgjere for
leesning 1.

Gennemsnitlig
procentdel af
basebestemmelser med
en kvalitetsscore pa
Q30 eller hgjere for
leesning 2.
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Outputtype

Maling

Specifikation

Beskrivelse

Pavirkning fra
specifikationsfejl*

DNA-biblioteker

CONTAMINATION_SCORE
(KONTAMINERINGSSCORE)

<3106 ELLER
>3106 og P-
VARDI 0,049

En maling, der vurderer
sandsynligheden for
kontaminering ved
hjeelp af
variationsallelfrekvensen
(VAF) for almindelige
variationer.
Kontamineringsscoren
baseret pa distribution
af variationsallelfrekvens
(VAF) for SNP'er.
P-veerdien for
kontaminering anvendt
til vurdering af hojt
omarrangerede
genomer; kun relevant,
hvis
kontamineringsscoren
er over den ovre
specifikationsgreense.

Ingen DNA-
resultater
rapporteret.

MEDIAN_INSERT_SIZE
(MEDIAN_INSERT_
STORRELSE) (bp)

Den mediane
fragmentlaengde i
proven.

MEDIAN_EXON_
COVERAGE (MEDIAN_
EXONDZKNING) (antal)

=150

Median
exonfragmentdaekning
pé tveers af alle
exonbaser.

PCT_EXON_50X (%)

=90,0

Procentdelen af
exonbaser med 50X
fragmentdaekning.

Ingen resultater
rapporteret for TMB
eller sma DNA-
variationer.

USABLE_MSI_SITES
(BRUGBARE_MSI_STEDER)
(antal)

Antallet af MSI-steder,
der er brugbare til MSI-
bestemmelse (antallet af
mikrosatellit-steder, der
spaender over
tilstraekkelige laesninger
til at identificere
mikrosatellit-instabilitet).

Ingen MSI-resultater
rapporteret.

COVERAGE_MAD
(DAEKNING_MAD) (antal)

< 0,210

Medianen for absolutte
afvigelser fra medianen
af den normaliserede
teelling for hvert CNV-
malomrade.

MEDIAN_BIN_COUNT_
CNV_TARGET (MEDIAN_
BIN_T/ELLING_CNV_I\/IAL)
(antal)
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Ingen resultater
rapporteret for
genamplifikation.
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Outputtype

RNA-biblioteker

Maling

MEDIAN_INSERT_SIZE
(MEDIAN_INSERT_
STORRELSE) (bp)

MEDIAN_CV_GENE_500X
(MEDIAN_CV_GEN_500X)
(koefficient)

TOTAL_ON_TARGET_
READS (TOTAL_
L/ESNINGER_PA_MAL)
(antal)

*Vellykkede resultater indikeres med PASS (VELLYKKET).

Udvidede DNA-malinger

Udvidede DNA-malinger er kun angivet til orientering. De kan veere informative ved fejlfinding, men de er

Specifikation

>80

<0,93

=9.000.000

Beskrivelse

Den mediane
fragmentlaengde i
proven.

MEDIAN_CV_GENE_
500X (Median_CV_
GEN_500X) er en maling
af ensartetheden af
deekning. For hvert gen
med mindst 500x
daekning bliver
variationskoefficienten
for deekning pa tveers af
genet beregnet. Denne
maling er medianen af
disse veerdier. En hgj
veerdi angiver et hojt
variationsniveau og er
tegn pa et problem i
forbindelse med
biblioteksklargeringen,
sasom lavt proveinput
og/eller problemer med
pull-down af prober.
Denne maling beregnes
ved hjeelp af alle
leesninger (inklusive
leesninger, der er
markeret som
duplikater).

Det totale antal
leesninger, der bliver
kortlagt mod
malregionerne. Denne
maling beregnes ved
hjeelp af alle lsesninger
(inklusive leesninger, der
er markeret som
duplikater).

Pavirkning fra

specifikationsfejl*

Ingen resultater
rapporteret for
fusioner eller

splejsningsvariatione
r.

angivet uden udtrykkelige specifikationsgraenser, og de anvendes ikke direkte til kvalitetskontrol af prever.

Kontakt llluminas tekniske support for yderligere vejledning.

Maling

TOTAL_PF_READS (TOTAL_PF_

LASNINGER)

MEAN_FAMILY_SIZE
(GENNEMSNITLIG_
FAMILIESTORRELSE)

Beskrivelse

Leesninger i alt, der passerer filteret

Summen af laesninger i hver enkelt familie divideret med antallet af

familier efter korrektion, gruppering og filtrering af understottende

leesninger
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Antal

Antal
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Maling Beskrivelse Enheder
MEDIAN_TARGET_COVERAGE Mediandeekningen af baser Antal
(MEDIAN_MAL_DZAKNING)

PCT_CHIMERIC_READS (PCT_ Procentdel af kimeeriske leesninger %
KIMAERISKE_LASNINGER)

PCT_EXON_100X Procentdel af exonbaser med mere end 100X daekning %
PCT_READ_ENRICHMENT Procentdel af laesninger, der krydser en hvilken som helst del af %
(PCT_LASNING_BERIGELSE) malregionen i forhold til leesninger i alt

PCT_USABLE_UMI_READS Procentdelen af laesninger med brugbare UMl'er. %
(PCT_BRUGBARE_UMI_

LASNINGER)

MEAN_TARGET_COVERAGE Den gennemsnitlige deekning af baser Antal
(GENNEMSNITLIG_MAL_

DZAKNING)

PCT_ALIGNED_READS (PCT_ Procentdel af laesninger, der er justeret efter referencegenomet. %
ALIGNEDE_LASNINGER)

PCT_CONTAMINATION_EST Procentdel af kontaminering af preven %
(PCT_KONTAMINERING_EST)

PCT_PF_UQ_READS (PCT_PF_ Procentdel af unikke laesninger, der passerer filteret %
UQ_LASNINGER)

PCT_TARGET_0.4X_MEAN Procentdel af méalbaser med mere end 0,4 gange gennemsnittet %
(PCT_MAL_0,4X_GENNEMSNIT)

PCT_TARGET_100X (PCT_MAL_ Procentdel af malbaser med mere end 100X daskning %
100X)

PCT_TARGET_250X (PCT_MAL_  Procentdel af malbaser med mere end 250X daskning %
250X)

Udvidede RNA-malinger

Udvidede RNA-malinger er kun angivet til orientering. De kan veere informative ved fejlfinding, men de er
angivet uden udtrykkelige specifikationsgreenser, og de anvendes ikke direkte til kvalitetskontrol af prover.
Kontakt llluminas tekniske support for yderligere vejledning.

Enheder

Procentdel af leesninger, der er justeret som to segmenter knyttet til regioner %
i genomet, som ikke er i direkte forleengelse af hinanden

Maling Beskrivelse

PCT_CHIMERIC_READS
(PCT_KIMARISKE_
LZAESNINGER)

PCT_ON_TARGET_READS Procentdel af laesninger, der krydser en hvilken som helst del af malregionen %
(PCT_LASNINGER_PA_ i forhold til leesninger i alt. En leesning, der delvist knytter sig til en malregion,
MAL) medregnes som veerende inden for mélet.

SCALED_MEDIAN_GENE_
COVERAGE (SKALERET_
MEDIAN_GENDAKNING)

TOTAL_PF_READS (TOTAL_  Antal leesninger i alt, der passerer filteret Antal
PF_LASNINGER)

Median for median basedaekning af gener skaleret efter lzengde. En Antal
indikation af median daekningsdybde for gener i panelet.
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Se Appendiks A Rullediagram for kvalitetskontrolmalinger pé side 52 for flere
detaljer.

Et CDx-resultat indikerer, at patientpreven har en tumortype og en biomarkaer,
der er mélrettet mod den indicerede behandling. Se Bestemmelse af
ledsagende diagnostiske test pa side 14 for flere detaljer. Hvis der ikke er
nogen CDx-resultater, angiver rapporten, at der ikke blev detekteret nogen
biomarkerer for ledsagende diagnosticering for den angivne provetumortype.
CDx-biomarkeren observeret i patientpreven. Brug kan veere indiceret, eller
se bemeerkning. Hvis det er relevant, angiver en bemeerkning i kolonnen
Detaljer yderligere oplysninger om variationen, sdsom oplysninger om mulig
leegemiddelresistens.

Afsnittet Identificerede aendringer og biomarkarer indeholder oplysninger om
tumorprofilering. Tilknytninger kan skyldes terapeutisk, diagnostisk eller
prognostisk evidens. Hvis det er relevant, anfares resistente mutationer med
en tilsvarende bemeerkning i dette afsnit.

Ifolge videnbasen er der evidens for klinisk signifikans for denne biomarker for
denne tumortype baseret pa oplysninger fra behandling, kliniske retningslinjer
eller begge. For yderligere oplysninger henvises til Genomfund med evidens
for Klinisk signifikans. pé side 15 og tabellen Genfund med evidens for klinisk
signifikans pa side 25.

Ifolge videnbasen er der begreenset eller ingen klinisk evidens for et
genomfund i denne tumortype. Der kan veere preekliniske data eller data i
andre tumortyper, hvor biomarkeren er praediktiv for respons pa en godkendt
eller undersegelsesmaessig behandling. For yderligere oplysninger henvises til
Genomfund med potentiel Klinisk signifikans pé side 16 og tabellen
Genomfund med potentiel klinisk signifikans pa side 27

TMB og MSI er anfert under Genomfund med potentiel klinisk signifikans. Se
Tumormutationsbyrde pa side 11 og Microsatellite Instability Status (Status
for mikrosatellit-instabilitet) pa side 11.

Hvis der er anfert to variationer i en enkelt reekke, er der en klinisk betydning
af disse variationer, nar de detekteres sammen. Resistente mutationer eller
andre kilder kan veere arsagen. Se eksempler pa Tumorprofilering af
variationer pa side 15
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A Afsnittet Kvalitetskontrol af ledsagende diagnosticering angiver

kvalitetskontroloplysninger pé positionsniveau om CDx-biomarkerer. Hvis der
ikke er anfert nogen positioner, betyder det, at der var tilstreekkelig daekning
gennem de malrettede variationer og den malrettede region. For yderligere
oplysninger henvises til tabellen Kvalitetskontrol af ledsagende
diagnosticering pa side 30.
Afsnittet Evaluerede pataenkte anvendelser af ledsagende diagnosticering
indeholder en liste over alle pateenkte CDx-anvendelser og indikerer, om de
er evalueret for denne prove. Se Indlaegsseddel til TruSight Oncology
Comprehensive (EU) (dokumentnr. 200007789) for at fa mere at vide om den
tilteenkte anvendelse af TSO Comprehensive-analysen. Tumortype,
biomarker og behandling er fra erkleeringen om tiltaenkt anvendelse.
Evaluering opstar, hvis tumortypen er egnet til en CDx, og preven bestod de
pakrasvede kategorier for kvalitetskontrol. For at fa mere at vide om de
kriterier, der kreeves, for at prever kan evalueres for en CDx henvises til
tabellen Evaluerede tiltaenkte anvendelser af ledsagende diagnosticering pa
side 30.

Yes (Ja) - Proven blev evalueret for denne tiltaenkte anvendelse.

Specifikke resultater identificeres i afsnittet Resultater af

ledsagende diagnosticering i rapporten.

No(Nej) - Praven blev ikke evalueret for denne tilteenkte

anvendelse, og grunden hertil forklares i en kommentar.
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Bilag D MNV'er, indels og deletioner i EGFR og RET, der er detekterbare med
fasebestemmelsesprogrammet

Kromosom z:;i;i)on Referenceallel Alternativ allel Gen Aminosyreandring

krom7 55242462 CAAGGAATTAAGAGAA C EGFR NP_005219.2:p.(Lys745_Glu749del)

krom7 55242463 AAGGAATTAAGAGAAG A EGFR NP_005219.2:p.(Lys745_Ala750delinsThr)
krom7 55242464 AGGAATTAAGAGA A EGFR NP_005219.2:p.(Glu746_Glu749del)

krom7 55242464 AGGAATTAAGAGAAGC A EGFR NP_005219.2:p.(Glu746_Ala750del)

krom7 55242465 GGAATTAAGA G EGFR NP_005219.2:p.(Leu747_Glu749del)

krom7 55242465 GGAATTAAGAGAAG AATTC EGFR NP_005219.2:p.(Glu746_Ala750delinsllePro)
krom7 55242465 GGAATTAAGAGAAGCAA AATTC EGFR NP_005219.2:p.(Glu746_Thr751delinsllePro)
krom7 55242465 GGAATTAAGAGAAGCAAC AAT EGFR NP_005219.2:p.(Glu746_Thr751delinslle)
krom7 55242465 GGAATTAAGAGAAGCAACA G EGFR NP_005219.2:p.(Glu746_Thr751del)

krom7 55242465 GGAATTAAGAGAAGCAACATC AAT EGFR NP_005219.2:p.(Glu746_Ser752delinslle)
krom7 55242465 GGAATTAAGAGAAGCA G EGFR NP_005219.2:p.(Glu746_Ala750del)

krom7 55242466 GAATTAAGAGAAGCAACAT G EGFR NP_005219.2:p.(Glu746_Ser752delinsAla)
krom7 55242466 GAATTAAGAGAAGCAA G EGFR NP_005219.2:p.(Glu746_Thr751delinsAla)
krom7 55242467 AATTAAGAGAAGCAAC A EGFR NP_005219.2:p.(Leu747_Thr751del)

krom7 55242467 AATTAAGAGAAGCAACATC A EGFR NP_005219.2:p.(Glu746_Ser752delinsAsp)
krom7 55242467 AATTAAGAGAAGCAACATC T EGFR NP_005219.2:p.(Glu746_Ser752delinsVal)
krom7 55242467 AATTAAGAGAAGCAACATCTC TCT EGFR NP_005219.2:p.(Glu746_Pro753delinsValSer)
krom7 55242467 AATTAAGAGAAGCAACA TTGCT EGFR NP_005219.2:p.(Glu746_Thr751delinsValAla)
krom7 55242467 AATTAAGAGAAGCAAC T EGFR NP_005219.2:p.(Glu746_Thr751delinsVal)
krom7 55242468 ATTAAGAGAAGCAACATCT A EGFR NP_005219.2:p.(Leu747_Ser752del)

krom7 55242468 ATTAAGAGAAGCAAC GCA EGFR NP_005219.2:p.(Leu747_Thr751delinsGin)
krom7 55242468 ATTAAGAGAAG GC EGFR NP_005219.2:p.(Leu747_Ala750delinsPro)
krom7 55242469 TTAAGAGAAG C EGFR NP_005219.2:p.(Leu747_Ala750delinsPro)
krom7 55242469 TTAAGAGAAGCAA C EGFR NP_005219.2:p.(Leu747_Thr751delinsPro)
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krom7 55242469 TTAAGAGAAGCAACATCT CAA EGFR NP_005219.2:p.(Leu747_Ser752delinsGin)
krom7 55242469 TTAAGAGAAGCAACATCTCC CA EGFR NP_005219.2:p.(Leu747_Pro753delinsGin)
krom7 55242469 TTAAGAGAAGCAACATCTC T EGFR NP_005219.2:p.(Leu747_Pro753delinsSer)
krom7 55242469 TTAAGAGAAGCAA T EGFR NP_005219.2:p.(Leu747_Thr751delinsSer)
krom7 55242482 CATCTCCGAAAGCCAACAAGGAAAT C EGFR NP_005219.2:p.(Ser752_lle759del)

krom7 55249011 AC CCAGCGTGGAT EGFR NP_005219.2:p.(Ala767_Val769dup)

krom10 43604549 CTCAGACTTCCAGGGCCCAGGA G RET NP_066124.1:p.(Asp378_Gly385delinsGlu)
krom10 43609928 ATCCACTGTGCGACGAGCTG CACAC RET NP_066124.1:p.(Asp627_Leu633delinsAlaHis)
krom10 43609928 ATCCACTGTGCGACGAGCTG CACAT RET NP_066124.1:p.(Asp627_Leub33delinsAlaHis)
krom10 43609928 ATCCACTGTGCGACGAGCTG CCCAC RET NP_066124.1:p.(Asp627_Leu633delinsAlaHis)
krom10 43609928 ATCCACTGTGCGACGAGCTG CCCAT RET NP_066124.1:p.(Asp627_Leub33delinsAlaHis)
krom10 43609928 ATCCACTGTGCGACGAGCTG CGCAC RET NP_066124.1:p.(Asp627_Leu633delinsAlaHis)
krom10 43609928 ATCCACTGTGCGACGAGCTG CGCAT RET NP_066124.1:p.(Asp627_Leub33delinsAlaHis)
krom10 43609928 ATCCACTGTGCGACGAGCTG CTCAC RET NP_066124.1:p.(Asp627_Leu633delinsAlaHis)
krom10 43609928 ATCCACTGTGCGACGAGCTG CTCAT RET NP_066124.1:p.(Asp627_Leub33delinsAlaHis)
krom10 43609933 CTGTGCGACGAGCTGTGCCGCACGGTGATC TGCGAT RET NP_066124.1:p.(Leu629_lle638delinsCysAsp)
krom10 43609933 CTGTGCGACGAGCTGTGCCGCACGGTGATC TGTGAT RET NP_066124.1:p.(Leu629_lle638delinsCysAsp)
krom10 43609933 CTGTGCGACGAGCTGTGCCGCACGGTGAT TGCGA RET NP_066124.1:p.(Leu629_lle638delinsCysAsp)
krom10 43609933 CTGTGCGACGAGCTGTGCCGCACGGTGAT TGTGA RET NP_066124.1:p.(Leu629_lle638delinsCysAsp)
krom10 43609936 TGC GCT RET NP_066124.1:p.(Cys630Ala)

krom10 43609940 ACGAGCTG TA RET NP_066124.1:p.(Asp631_Leu633delinsVal)
krom10 43609940 ACGAGCTG TC RET NP_066124.1:p.(Asp631_Leub33delinsVal)
krom10 43609940 ACGAGCTGTGCCGCACGGTGAT C RET NP_066124.1:p.(Asp631_lle638delinsAla)
krom10 43609940 ACGAGCTGTGCCGCACGGTGATC CA RET NP_066124.1:p.(Asp631_lle638delinsAla)
krom10 43609940 ACGAGCTGTGCCGCACGGTGATC CG RET NP_066124.1:p.(Asp631_lle638delinsAla)
krom10 43609940 ACGAGCTGTGCCGCACGGTGATC CT RET NP_066124.1:p.(Asp631_lle638delinsAla)
krom10 43609940 ACGAGCTG TT RET NP_066124.1:p.(Asp631_Leu633delinsVal)
krom10 43609941 CGAGCTG A RET NP_066124.1:p.(Asp631_Leu633delinsGlu)
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krom10 43609942 GAGCTGTGCCGCA AGCT RET NP_066124.1:p.(Glu632_Thr636delinsSerSer)
krom10 43609942 GAGCTGTGCCGCA AGTT RET NP_066124.1:p.(Glu632_Thr636delinsSerSer)
krom10 43609942 GAGCTGTGCCGCACG AGCAGC RET NP_066124.1:p.(Glu632_Thr636delinsSerSer)
krom10 43609942 GAGCTGTGCCGCACG AGCAGT RET NP_066124.1:p.(Glu632_Thr636delinsSerSer)
krom10 43609942 GAGCTGTGCCGCACG AGCTCA RET NP_066124.1:p.(Glu632_Thr636delinsSerSer)
krom10 43609942 GAGCTGTGCCGCACG AGCTCC RET NP_066124.1:p.(Glu632_Thr636delinsSerSer)
krom10 43609942 GAGCTGTGCCGCACG AGCTCT RET NP_066124.1:p.(Glu632_Thr636delinsSerSer)
krom10 43609942 GAGCTGTGCCGCACG AGTAGC RET NP_066124.1:p.(Glu632_Thr636delinsSerSer)
krom10 43609942 GAGCTGTGCCGCACG AGTAGT RET NP_066124.1:p.(Glu632_Thr636delinsSerSer)
krom10 43609942 GAGCTGTGCCGCACG AGTTCA RET NP_066124.1:p.(Glu632_Thr636delinsSerSer)
krom10 43609942 GAGCTGTGCCGCACG AGTTCC RET NP_066124.1:p.(Glu632_Thr636delinsSerSer)
krom10 43609942 GAGCTGTGCCGCACG AGTTCT RET NP_066124.1:p.(Glu632_Thr636delinsSerSer)
krom10 43609942 GAGCTGTGCCGCACGGTGATCGCA CACAGG RET NP_066124.1:p.(Glu632_Ala639delinsHisArg)
krom10 43609942 GAGCTGTGCCGCACGGTGATCGCA CACCGC RET NP_066124.1:p.(Glu632_Ala639delinsHisArg)
krom10 43609942 GAGCTGTGCCGCACGGTGATCGCA CACCGG RET NP_066124.1:p.(Glu632_Ala639delinsHisArg)
krom10 43609942 GAGCTGTGCCGCACGGTGATCGCA CACCGT RET NP_066124.1:p.(Glu632_Ala639delinsHisArg)
krom10 43609942 GAGCTGTGCCGCACGGTGATCGCA CATAGG RET NP_066124.1:p.(Glu632_Ala639delinsHisArg)
krom10 43609942 GAGCTGTGCCGCACGGTGATCGCA CATCGC RET NP_066124.1:p.(Glu632_Ala639delinsHisArg)
krom10 43609942 GAGCTGTGCCGCACGGTGATCGCA CATCGG RET NP_066124.1:p.(Glu632_Ala639delinsHisArg)
krom10 43609942 GAGCTGTGCCGCACGGTGATCGCA CATCGT RET NP_066124.1:p.(Glu632_Ala639delinsHisArg)
krom10 43609942 GAGCTGTGCCGCACGGTGATCGC CACAG RET NP_066124.1:p.(Glu632_Ala639delinsHisArg)
krom10 43609942 GAGCTGTGCCGCACGGTGATCGC CACCG RET NP_066124.1:p.(Glu632_Ala639delinsHisArg)
krom10 43609942 GAGCTGTGCCGCACGGTGATCGC CATAG RET NP_066124.1:p.(Glu632_Ala639delinsHisArg)
krom10 43609942 GAGCTGTGCCGCACGGTGATCGC CATCG RET NP_066124.1:p.(Glu632_Ala639delinsHisArg)
krom10 43609942 GAGCTGTGCCGCACG TCAAGC RET NP_066124.1:p.(Glu632_Thr636delinsSerSer)
krom10 43609942 GAGCTGTGCCGCACG TCAAGT RET NP_066124.1:p.(Glu632_Thr636delinsSerSer)
krom10 43609942 GAGCTGTGCCGCACG TCATCA RET NP_066124.1:p.(Glu632_Thr636delinsSerSer)
krom10 43609942 GAGCTGTGCCGCACG TCATCC RET NP_066124.1:p.(Glu632_Thr636delinsSerSer)
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krom10 43609942 GAGCTGTGCCGCACG TCATCT RET NP_066124.1:p.(Glu632_Thr636delinsSerSer)
krom10 43609942 GAGCTGTGCCGCACG TCCAGC RET NP_066124.1:p.(Glu632_Thr636delinsSerSer)
krom10 43609942 GAGCTGTGCCGCACG TCCAGT RET NP_066124.1:p.(Glu632_Thr636delinsSerSer)
krom10 43609942 GAGCTGTGCCGCACG TCCTCA RET NP_066124.1:p.(Glu632_Thr636delinsSerSer)
krom10 43609942 GAGCTGTGCCGCACG TCCTCC RET NP_066124.1:p.(Glu632_Thr636delinsSerSer)
krom10 43609942 GAGCTGTGCCGCACG TCCTCT RET NP_066124.1:p.(Glu632_Thr636delinsSerSer)
krom10 43609942 GAGCTGTGCCGCACG TCGAGC RET NP_066124.1:p.(Glu632_Thr636delinsSerSer)
krom10 43609942 GAGCTGTGCCGCACG TCGAGT RET NP_066124.1:p.(Glu632_Thr636delinsSerSer)
krom10 43609942 GAGCTGTGCCGCACG TCGTCA RET NP_066124.1:p.(Glu632_Thr636delinsSerSer)
krom10 43609942 GAGCTGTGCCGCACG TCGTCC RET NP_066124.1:p.(Glu632_Thr636delinsSerSer)
krom10 43609942 GAGCTGTGCCGCACG TCGTCT RET NP_066124.1:p.(Glu632_Thr636delinsSerSer)
krom10 43609942 GAGCTGTGCCGCACG TCTAGC RET NP_066124.1:p.(Glu632_Thr636delinsSerSer)
krom10 43609942 GAGCTGTGCCGCACG TCTAGT RET NP_066124.1:p.(Glu632_Thr636delinsSerSer)
krom10 43609942 GAGCTGTGCCGCACG TCTTCA RET NP_066124.1:p.(Glu632_Thr636delinsSerSer)
krom10 43609942 GAGCTGTGCCGCACG TCTTCC RET NP_066124.1:p.(Glu632_Thr636delinsSerSer)
krom10 43609942 GAGCTGTGCCGCACG TCTTCT RET NP_066124.1:p.(Glu632_Thr636delinsSerSer)
krom10 43609942 GAGCTGTGCCGCA TCAT RET NP_066124.1:p.(Glu632_Thr636delinsSerSer)
krom10 43609942 GAGCTGTGCCGCA TCCT RET NP_066124.1:p.(Glu632_Thr636delinsSerSer)
krom10 43609942 GAGCTGTGCCGCA TCGT RET NP_066124.1:p.(Glu632_Thr636delinsSerSer)
krom10 43609942 GAGCTGTGCCGCA TCTT RET NP_066124.1:p.(Glu632_Thr636delinsSerSer)
krom10 43609943 AGCTG TA RET NP_066124.1:p.(Glu632_Leu633delinsVal)
krom10 43609943 AGCTG TC RET NP_066124.1:p.(Glu632_Leu633delinsVal)
krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGT CAGC RET NP_066124.1:p.(Glu632_Vale37delinsAlaAla)
krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGT CCGC RET NP_066124.1:p.(Glu632_Val637delinsAlaAla)
krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGT CGGC RET NP_066124.1:p.(Glu632_Val637delinsAlaAla)
krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGT CTGC RET NP_066124.1:p.(Glu632_Val637delinsAlaAla)
krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TAAGACCA RET NP_066124.1:p.(Glu632_Ala640delinsValArgPro)
krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TAAGACCG RET NP_066124.1:p.(Glu632_Ala640delinsValArgPro)
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krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TAAGACCT RET NP_066124.1:p.(Glu632_Ala640delinsValArgPro)
krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TAAGGCCA RET NP_066124.1:p.(Glu32_Ala640delinsValArgPro)
krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TAAGGCCT RET NP_066124.1:p.(Glu632_Ala640delinsValArgPro)
krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TACGACCA RET NP_066124.1:p.(Glu32_Ala640delinsValArgPro)
krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TACGACCG RET NP_066124.1:p.(Glu632_Ala640delinsValArgPro)
krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TACGACCT RET NP_066124.1:p.(Glu32_Ala640delinsValArgPro)
krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TACGCCCA RET NP_066124.1:p.(Glu632_Ala640delinsValArgPro)
krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TACGCCCG RET NP_066124.1:p.(Glu32_Ala640delinsValArgPro)
krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TACGCCCT RET NP_066124.1:p.(Glu632_Ala640delinsValArgPro)
krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TACGGCCA RET NP_066124.1:p.(Glu32_Ala640delinsValArgPro)
krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TACGGCCG RET NP_066124.1:p.(Glu632_Ala640delinsValArgPro)
krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TACGGCCT RET NP_066124.1:p.(Glu632_Ala640delinsValArgPro)
krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TACGTCCA RET NP_066124.1:p.(Glu632_Ala640delinsValArgPro)
krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TACGTCCG RET NP_066124.1:p.(Glu32_Ala640delinsValArgPro)
krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TACGTCCT RET NP_066124.1:p.(Glu632_Ala640delinsValArgPro)
krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TCAGACCA RET NP_066124.1:p.(Glu32_Ala640delinsValArgPro)
krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TCAGACCG RET NP_066124.1:p.(Glu632_Ala640delinsValArgPro)
krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TCAGACCT RET NP_066124.1:p.(Glu632_Ala640delinsValArgPro)
krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TCAGGCCA RET NP_066124.1:p.(Glu632_Ala640delinsValArgPro)
krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TCAGGCCG RET NP_066124.1:p.(Glu632_Ala640delinsValArgPro)
krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TCAGGCCT RET NP_066124.1:p.(Glu632_Ala640delinsValArgPro)
krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TCCGACCA RET NP_066124.1:p.(Glu632_Ala640delinsValArgPro)
krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TCCGACCG RET NP_066124.1:p.(Glu632_Ala640delinsValArgPro)
krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TCCGACCT RET NP_066124.1:p.(Glu32_Ala640delinsValArgPro)
krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TCCGCCCA RET NP_066124.1:p.(Glu632_Ala640delinsValArgPro)
krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TCCGCCCG RET NP_066124.1:p.(Glu632_Ala640delinsValArgPro)
krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TCCGCCCT RET NP_066124.1:p.(Glu632_Ala640delinsValArgPro)
krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TCCGGCCA RET NP_066124.1:p.(Glu32_Ala640delinsValArgPro)

Buebsplag.e |13 Bulups|leA 8INPOIA SIsAleuy (NT) aAisuayaidwo) ABojoou 1ybBiSn. | Jabeue|n uny [B207]
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krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TCCGGCCG RET NP_066124.1:p.(Glu632_Ala640delinsValArgPro)
krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TCCGGCCT RET NP_066124.1:p.(Glu632_Ala640delinsValArgPro)
krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TCCGTCCA RET NP_066124.1:p.(Glu632_Ala640delinsValArgPro)
krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TCCGTCCG RET NP_066124.1:p.(Glu32_Ala640delinsValArgPro)
krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TCCGTCCT RET NP_066124.1:p.(Glu632_Ala640delinsValArgPro)
krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TGAGACCA RET NP_066124.1:p.(Glu632_Ala640delinsValArgPro)
krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TGAGACCG RET NP_066124.1:p.(Glu632_Ala640delinsValArgPro)
krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TGAGACCT RET NP_066124.1:p.(Glu632_Ala640delinsValArgPro)
krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TGAGGCCA RET NP_066124.1:p.(Glu632_Ala640delinsValArgPro)
krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TGAGGCCG RET NP_066124.1:p.(Glu632_Ala640delinsValArgPro)
krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TGAGGCCT RET NP_066124.1:p.(Glu632_Ala640delinsValArgPro)
krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TGCGACCA RET NP_066124.1:p.(Glu32_Ala640delinsValArgPro)
krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TGCGACCG RET NP_066124.1:p.(Glu632_Ala640delinsValArgPro)
krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TGCGACCT RET NP_066124.1:p.(Glu632_Ala640delinsValArgPro)
krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TGCGCCCA RET NP_066124.1:p.(Glu632_Ala640delinsValArgPro)
krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TGCGCCCG RET NP_066124.1:p.(Glu32_Ala640delinsValArgPro)
krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TGCGCCCT RET NP_066124.1:p.(Glu632_Ala640delinsValArgPro)
krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TGCGGCCA RET NP_066124.1:p.(Glu32_Ala640delinsValArgPro)
krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TGCGGCCT RET NP_066124.1:p.(Glu632_Ala640delinsValArgPro)
krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TGCGTCCA RET NP_066124.1:p.(Glu632_Ala640delinsValArgPro)
krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TGCGTCCG RET NP_066124.1:p.(Glu632_Ala640delinsValArgPro)
krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TGCGTCCT RET NP_066124.1:p.(Glu632_Ala640delinsValArgPro)
krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TTAGACCA RET NP_066124.1:p.(Glu632_Ala640delinsValArgPro)
krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TTAGACCG RET NP_066124.1:p.(Glu32_Ala640delinsValArgPro)
krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TTAGACCT RET NP_066124.1:p.(Glu632_Ala640delinsValArgPro)
krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TTAGGCCA RET NP_066124.1:p.(Glu32_Ala640delinsValArgPro)
krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TTAGGCCG RET NP_066124.1:p.(Glu632_Ala640delinsValArgPro)
krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TTAGGCCT RET NP_066124.1:p.(Glu632_Ala640delinsValArgPro)

Buebsplag.e |13 Bulups|leA 8INPOIA SIsAleuy (NT) aAisuayaidwo) ABojoou 1ybBiSn. | Jabeue|n uny [B207]
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krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TTCGACCA RET NP_066124.1:p.(Glu632_Ala640delinsValArgPro)
krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TTCGACCG RET NP_066124.1:p.(Glu32_Ala640delinsValArgPro)
krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TTCGACCT RET NP_066124.1:p.(Glu632_Ala640delinsValArgPro)
krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TTCGCCCA RET NP_066124.1:p.(Glu632_Ala640delinsValArgPro)
krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TTCGCCCG RET NP_066124.1:p.(Glu632_Ala640delinsValArgPro)
krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TTCGCCCT RET NP_066124.1:p.(Glu32_Ala640delinsValArgPro)
krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TTCGGCCA RET NP_066124.1:p.(Glu632_Ala640delinsValArgPro)
krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TTCGGCCG RET NP_066124.1:p.(Glu32_Ala640delinsValArgPro)
krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TTCGGCCT RET NP_066124.1:p.(Glu632_Ala640delinsValArgPro)
krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TTCGTCCA RET NP_066124.1:p.(Glu632_Ala640delinsValArgPro)
krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TTCGTCCG RET NP_066124.1:p.(Glu632_Ala640delinsValArgPro)
krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TTCGTCCT RET NP_066124.1:p.(Glu32_Ala640delinsValArgPro)
krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAG TAAGAC RET NP_066124.1:p.(Glu632_Ala640delinsValArgPro)
krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAG TAAGGC RET NP_066124.1:p.(Glu632_Ala640delinsValArgPro)
krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAG TACGAC RET NP_066124.1:p.(Glu632_Ala640delinsValArgPro)
krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAG TACGCC RET NP_066124.1:p.(Glu32_Ala640delinsValArgPro)
krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAG TACGGC RET NP_066124.1:p.(Glu632_Ala640delinsValArgPro)
krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAG TACGTC RET NP_066124.1:p.(Glu632_Ala640delinsValArgPro)
krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAG TCAGAC RET NP_066124.1:p.(Glu632_Ala640delinsValArgPro)
krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAG TCAGGC RET NP_066124.1:p.(Glu32_Ala640delinsValArgPro)
krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAG TCCGAC RET NP_066124.1:p.(Glu632_Ala640delinsValArgPro)
krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAG TCCGCC RET NP_066124.1:p.(Glu32_Ala640delinsValArgPro)
krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAG TCCGGC RET NP_066124.1:p.(Glu632_Ala640delinsValArgPro)
krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAG TCCGTC RET NP_066124.1:p.(Glu32_Ala640delinsValArgPro)
krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAG TGAGAC RET NP_066124.1:p.(Glu632_Ala640delinsValArgPro)
krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAG TGAGGC RET NP_066124.1:p.(Glu32_Ala640delinsValArgPro)
krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAG TGCGAC RET NP_066124.1:p.(Glu632_Ala640delinsValArgPro)
krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAG TGCGCC RET NP_066124.1:p.(Glu32_Ala640delinsValArgPro)

Buebsplag.e |13 Bulups|leA 8INPOIA SIsAleuy (NT) aAisuayaidwo) ABojoou 1ybBiSn. | Jabeue|n uny [B207]
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Kromosom (hg19) Referenceallel Alternativ allel Gen Aminosyresendring
krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAG TGCGGC RET NP_066124.1:p.(Glu632_Ala640delinsValArgPro)
krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAG TGCGTC RET NP_066124.1:p.(Glu632_Ala640delinsValArgPro)
krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAG TTAGAC RET NP_066124.1:p.(Glu632_Ala640delinsValArgPro)
krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAG TTAGGC RET NP_066124.1:p.(Glu632_Ala640delinsValArgPro)
krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAG TTCGAC RET NP_066124.1:p.(Glu632_Ala640delinsValArgPro)
krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAG TTCGCC RET NP_066124.1:p.(Glu632_Ala640delinsValArgPro)
krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAG TTCGGC RET NP_066124.1:p.(Glu632_Ala640delinsValArgPro)
krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAG TTCGTC RET NP_066124.1:p.(Glu632_Ala640delinsValArgPro)
krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTG CAGCA RET NP_066124.1:p.(Glu632_Vale37delinsAlaAla)
krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTG CAGCC RET NP_066124.1:p.(Glu632_Val637delinsAlaAla)
krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTG CAGCT RET NP_066124.1:p.(Glu632_Vale37delinsAlaAla)
krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTG CCGCA RET NP_066124.1:p.(Glu632_Val637delinsAlaAla)
krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTG CCGCC RET NP_066124.1:p.(Glu632_Vale37delinsAlaAla)
krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTG CCGCT RET NP_066124.1:p.(Glu632_Val637delinsAlaAla)
krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTG CGGCA RET NP_066124.1:p.(Glu632_Vale37delinsAlaAla)
krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTG CGGCC RET NP_066124.1:p.(Glu632_Val637delinsAlaAla)
krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTG CGGCT RET NP_066124.1:p.(Glu632_Vale37delinsAlaAla)
krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTG CTGCA RET NP_066124.1:p.(Glu632_Val637delinsAlaAla)
krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTG CTGCC RET NP_066124.1:p.(Glu632_Vale37delinsAlaAla)
krom10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTG CTGCT RET NP_066124.1:p.(Glu632_Val637delinsAlaAla)
krom10 43609943 AGCTG TT RET NP_066124.1:p.(Glu632_Leu633delinsVal)
krom10 43609944 GCTGT CGTAC RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)
krom10 43609944 GCTGT CGTCC RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)
krom10 43609944 GCTGT CGTGC RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)
krom10 43609944 GCTGT CGTTC RET NP_066124.1:p.(Glu632_

Cys634delinsAspValArg)

Buebsplag.e |13 Bulups|leA 8INPOIA SIsAleuy (NT) aAisuayaidwo) ABojoou 1ybBiSn. | Jabeue|n uny [B207]
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krom10 43609944 GCTGTGC CGTAAGA RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)
krom10 43609944 GCTGTGC CGTAAGG RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)
krom10 43609944 GCTGTGC CGTACGA RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)
krom10 43609944 GCTGTGC CGTACGG RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)
krom10 43609944 GCTGTGC CGTACGT RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)
krom10 43609944 GCTGTGC CGTCAGA RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)
krom10 43609944 GCTGTGC CGTCAGG RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)
krom10 43609944 GCTGTGC CGTCCGA RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)
krom10 43609944 GCTGTGC CGTCCGG RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)
krom10 43609944 GCTGTGC CGTCCGT RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)
krom10 43609944 GCTGTGC CGTGAGA RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)
krom10 43609944 GCTGTGC CGTGAGG RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)
krom10 43609944 GCTGTGC CGTGCGA RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)
krom10 43609944 GCTGTGC CGTGCGG RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)
krom10 43609944 GCTGTGC CGTGCGT RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)
krom10 43609944 GCTGTGC CGTTAGA RET NP_066124.1:p.(Glu632_

Cys634delinsAspValArg)

Buebsplag.e |13 Bulups|leA 8INPOIA SIsAleuy (NT) aAisuayaidwo) ABojoou 1ybBiSn. | Jabeue|n uny [B207]
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krom10 43609944 GCTGTGC CGTTAGG RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)
krom10 43609944 GCTGTGC CGTTCGA RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)
krom10 43609944 GCTGTGC CGTTCGG RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)
krom10 43609944 GCTGTGC CGTTCGT RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)
krom10 43609944 GCTGTGC TGTAAGA RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)
krom10 43609944 GCTGTGC TGTAAGG RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)
krom10 43609944 GCTGTGC TGTACGA RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)
krom10 43609944 GCTGTGC TGTACGG RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)
krom10 43609944 GCTGTGC TGTACGT RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)
krom10 43609944 GCTGTGC TGTCAGA RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)
krom10 43609944 GCTGTGC TGTCCGA RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)
krom10 43609944 GCTGTGC TGTCCGG RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)
krom10 43609944 GCTGTGC TGTCCGT RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)
krom10 43609944 GCTGTGC TGTGAGA RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)
krom10 43609944 GCTGTGC TGTGAGG RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)
krom10 43609944 GCTGTGC TGTGCGA RET NP_066124.1:p.(Glu632_

Cys634delinsAspValArg)

Buebsplag.e |13 Bulups|leA 8INPOIA SIsAleuy (NT) aAisuayaidwo) ABojoou 1ybBiSn. | Jabeue|n uny [B207]
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krom10 43609944 GCTGTGC TGTGCGG RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)

krom10 43609944 GCTGTGC TGTGCGT RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)

krom10 43609944 GCTGTGC TGTTAGA RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)

krom10 43609944 GCTGTGC TGTTAGG RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)

krom10 43609944 GCTGTGC TGTTCGA RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)

krom10 43609944 GCTGTGC TGTTCGG RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)

krom10 43609944 GCTGTGC TGTTCGT RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)

krom10 43609944 GCTGT TGTAC RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)

krom10 43609944 GCTGT TGTCC RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)

krom10 43609944 GCTGT TGTGC RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)

krom10 43609944 GCTGT TGTTC RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)

krom10 43609945 CTGTGC GTATGG RET NP_066124.1:p.(Leu633_Cys634delinsValTrp)

krom10 43609945 CTGTGC GTCTGG RET NP_066124.1:p.(Leu633_Cys634delinsValTrp)

krom10 43609945 CTGTGC GTGTGG RET NP_066124.1:p.(Leu633_Cys634delinsValTrp)

krom10 43609945 CTGTGC GTTTGG RET NP_066124.1:p.(Leu633_Cys634delinsValTrp)

krom10 43609948 TGC CCA RET NP_066124.1:p.(Cys634Pro

krom10 43609948 TGC CCG RET NP_066124.1:p.(Cys634Pro

krom10 43609950 CCGC GGGA RET NP_066124.1:p.(Cys634_Arg635delinsTrpGly)

krom10 43609950 CCGC GGGG RET NP_066124.1:p.(Cys634_Arg635delinsTrpGly)

krom10 43609950 CCGC GGGT RET NP_066124.1:p.(Cys634_Arg635delinsTrpGly)

krom10 43609950 CCGC TCCAAAAAGA RET NP_066124.1:p.(Cys634_Arg635insProLys)

Buebsplag.e |13 Bulups|leA 8INPOIA SIsAleuy (NT) aAisuayaidwo) ABojoou 1ybBiSn. | Jabeue|n uny [B207]
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krom10 43609950 CCGC TCCAAAAAGG RET NP_066124.1:p.(Cys634_Arg635insProLys)
krom10 43609950 CCGC TCCAAAACGA RET NP_066124.1:p.(Cys634_Arg635insProLys)
krom10 43609950 CCGC TCCAAAACGG RET NP_066124.1:p.(Cys634_Arg635insProLys)
krom10 43609950 CCGC TCCAAAACGT RET NP_066124.1:p.(Cys634_Arg635insProLys)
krom10 43609950 CCGC TCCAAAGAGA RET NP_066124.1:p.(Cys634_Arg635insProLys)
krom10 43609950 CCGC TCCAAAGAGG RET NP_066124.1:p.(Cys634_Arg635insProLys)
krom10 43609950 CCGC TCCAAAGCGA RET NP_066124.1:p.(Cys634_Arg635insProLys)
krom10 43609950 CCGC TCCAAAGCGG RET NP_066124.1:p.(Cys634_Arg635insProLys)
krom10 43609950 CCGC TCCAAAGCGT RET NP_066124.1:p.(Cys634_Arg635insProLys)
krom10 43609950 CCGC TCCCAAAAGA RET NP_066124.1:p.(Cys634_Arg635insProLys)
krom10 43609950 CCGC TCCCAAAAGG RET NP_066124.1:p.(Cys634_Arg635insProLys)
krom10 43609950 CCGC TCCCAAACGA RET NP_066124.1:p.(Cys634_Arg635insProLys)
krom10 43609950 CCGC TCCCAAACGG RET NP_066124.1:p.(Cys634_Arg635insProLys)
krom10 43609950 CCGC TCCCAAACGT RET NP_066124.1:p.(Cys634_Arg635insProLys)
krom10 43609950 CCGC TCCCAAGAGA RET NP_066124.1:p.(Cys634_Arg635insProLys)
krom10 43609950 CCGC TCCCAAGAGG RET NP_066124.1:p.(Cys634_Arg635insProLys)
krom10 43609950 CCGC TCCCAAGCGA RET NP_066124.1:p.(Cys634_Arg635insProLys)
krom10 43609950 CCGC TCCCAAGCGG RET NP_066124.1:p.(Cys634_Arg635insProLys)
krom10 43609950 CCGC TCCCAAGCGT RET NP_066124.1:p.(Cys634_Arg635insProLys)
krom10 43609950 CCGC TCCGAAAAGA RET NP_066124.1:p.(Cys634_Arg635insProLys)
krom10 43609950 CCGC TCCGAAAAGG RET NP_066124.1:p.(Cys634_Arg635insProLys)
krom10 43609950 CCGC TCCGAAACGA RET NP_066124.1:p.(Cys634_Arg635insProLys)
krom10 43609950 CCGC TCCGAAACGG RET NP_066124.1:p.(Cys634_Arg635insProLys)
krom10 43609950 CCGC TCCGAAACGT RET NP_066124.1:p.(Cys634_Arg635insProLys)
krom10 43609950 CCGC TCCGAAGAGA RET NP_066124.1:p.(Cys634_Arg635insProLys)
krom10 43609950 CCGC TCCGAAGAGG RET NP_066124.1:p.(Cys634_Arg635insProLys)
krom10 43609950 CCGC TCCGAAGCGA RET NP_066124.1:p.(Cys634_Arg635insProLys)
krom10 43609950 CCGC TCCGAAGCGG RET NP_066124.1:p.(Cys634_Arg635insProLys)

Buebsplag.e |13 Bulups|leA 8INPOIA SIsAleuy (NT) aAisuayaidwo) ABojoou 1ybBiSn. | Jabeue|n uny [B207]
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krom10 43609950 CCGC TCCGAAGCGT RET NP_066124.1:p.(Cys634_Arg635insProLys)
krom10 43609950 CCGC TCCTAAAAGA RET NP_066124.1:p.(Cys634_Arg635insProLys)
krom10 43609950 CCGC TCCTAAAAGG RET NP_066124.1:p.(Cys634_Arg635insProLys)
krom10 43609950 CCGC TCCTAAACGA RET NP_066124.1:p.(Cys634_Arg635insProLys)
krom10 43609950 CCGC TCCTAAACGG RET NP_066124.1:p.(Cys634_Arg635insProLys)
krom10 43609950 CCGC TCCTAAACGT RET NP_066124.1:p.(Cys634_Arg635insProLys)
krom10 43609950 CCGC TCCTAAGAGA RET NP_066124.1:p.(Cys634_Arg635insProLys)
krom10 43609950 CCGC TCCTAAGAGG RET NP_066124.1:p.(Cys634_Arg635insProLys)
krom10 43609950 CCGC TCCTAAGCGA RET NP_066124.1:p.(Cys634_Arg635insProLys)
krom10 43609950 CCGC TCCTAAGCGG RET NP_066124.1:p.(Cys634_Arg635insProLys)
krom10 43609950 CCGC TCCTAAGCGT RET NP_066124.1:p.(Cys634_Arg635insProLys)
krom10 43609950 C TCCAAAA RET NP_066124.1:p.(Cys634_Arg635insProLys)
krom10 43609950 C TCCAAAG RET NP_066124.1:p.(Cys634_Arg635insProLys)
krom10 43609950 C TCCCAAA RET NP_066124.1:p.(Cys634_Arg635insProLys)
krom10 43609950 C TCCCAAG RET NP_066124.1:p.(Cys634_Arg635insProLys)
krom10 43609950 C TCCGAAA RET NP_066124.1:p.(Cys634_Arg635insProLys)
krom10 43609950 C TCCGAAG RET NP_066124.1:p.(Cys634_Arg635insProLys)
krom10 43609950 C TCCTAAA RET NP_066124.1:p.(Cys634_Arg635insProLys)
krom10 43609950 C TCCTAAG RET NP_066124.1:p.(Cys634_Arg635insProLys)
krom10 43609952 GC CAAAAAGA RET NP_066124.1:p.(Cys634_Arg635insProLys)
krom10 43609952 GC CAAAACGA RET NP_066124.1:p.(Cys634_Arg635insProLys)
krom10 43609952 GC CAAAACGG RET NP_066124.1:p.(Cys634_Arg635insProLys)
krom10 43609952 GC CAAAACGT RET NP_066124.1:p.(Cys634_Arg635insProLys)
krom10 43609952 GC CAAAGAGG RET NP_066124.1:p.(Cys634_Arg635insProLys)
krom10 43609952 GC CAAAGCGA RET NP_066124.1:p.(Cys634_Arg635insProLys)
krom10 43609952 GC CAAAGCGG RET NP_066124.1:p.(Cys634_Arg635insProLys)
krom10 43609952 GC CAAAGCGT RET NP_066124.1:p.(Cys634_Arg635insProLys)
krom10 43609952 GC CCAAAAGA RET NP_066124.1:p.(Cys634_Arg635insProLys)
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krom10 43609952 GC CCAAACGA RET NP_066124.1:p.(Cys634_Arg635insProLys)
krom10 43609952 GC CCAAACGG RET NP_066124.1:p.(Cys634_Arg635insProLys)
krom10 43609952 GC CCAAACGT RET NP_066124.1:p.(Cys634_Arg635insProLys)
krom10 43609952 GC CCAAGAGA RET NP_066124.1:p.(Cys634_Arg635insProLys)
krom10 43609952 GC CCAAGAGG RET NP_066124.1:p.(Cys634_Arg635insProLys)
krom10 43609952 GC CCAAGCGA RET NP_066124.1:p.(Cys634_Arg635insProLys)
krom10 43609952 GC CCAAGCGG RET NP_066124.1:p.(Cys634_Arg635insProLys)
krom10 43609952 GC CCAAGCGT RET NP_066124.1:p.(Cys634_Arg635insProLys)
krom10 43609952 GC CGAAAAGA RET NP_066124.1:p.(Cys634_Arg635insProLys)
krom10 43609952 GC CGAAAAGG RET NP_066124.1:p.(Cys634_Arg635insProLys)
krom10 43609952 GC CGAAACGA RET NP_066124.1:p.(Cys634_Arg635insProLys)
krom10 43609952 GC CGAAACGG RET NP_066124.1:p.(Cys634_Arg635insProLys)
krom10 43609952 GC CGAAACGT RET NP_066124.1:p.(Cys634_Arg635insProLys)
krom10 43609952 GC CGAAGAGA RET NP_066124.1:p.(Cys634_Arg635insProLys)
krom10 43609952 GC CGAAGAGG RET NP_066124.1:p.(Cys634_Arg635insProLys)
krom10 43609952 GC CGAAGCGA RET NP_066124.1:p.(Cys634_Arg635insProLys)
krom10 43609952 GC CGAAGCGG RET NP_066124.1:p.(Cys634_Arg635insProLys)
krom10 43609952 GC CGAAGCGT RET NP_066124.1:p.(Cys634_Arg635insProLys)
krom10 43609952 GC CTAAAAGG RET NP_066124.1:p.(Cys634_Arg635insProLys)
krom10 43609952 GC CTAAACGA RET NP_066124.1:p.(Cys634_Arg635insProLys)
krom10 43609952 GC CTAAACGG RET NP_066124.1:p.(Cys634_Arg635insProLys)
krom10 43609952 GC CTAAACGT RET NP_066124.1:p.(Cys634_Arg635insProLys)
krom10 43609952 GC CTAAGAGA RET NP_066124.1:p.(Cys634_Arg635insProLys)
krom10 43609952 GC CTAAGCGA RET NP_066124.1:p.(Cys634_Arg635insProLys)
krom10 43609952 GC CTAAGCGG RET NP_066124.1:p.(Cys634_Arg635insProLys)
krom10 43609952 GC CTAAGCGT RET NP_066124.1:p.(Cys634_Arg635insProLys)
krom10 43613904 TTG ACT RET NP_066124.1:p.(Leu790Thr)

krom10 43615630 TTCC ACCA RET NP_066124.1:p.(Asp903_Ser904delinsGluPro)
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krom10 43615630 TTCC ACCG RET NP_066124.1:p.(Asp903_Ser904delinsGluPro)
krom10 43615630 TTCC ACCT RET NP_066124.1:p.(Asp903_Ser904delinsGluPro)
krom10 43615630 TTCC GCCA RET NP_066124.1:p.(Asp903_Ser904delinsGluPro)
krom10 43615630 TTCC GCCG RET NP_066124.1:p.(Asp903_Ser904delinsGluPro)
krom10 43615630 TTCC GCCT RET NP_066124.1:p.(Asp903_Ser904delinsGluPro)
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