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Tai liéu nay va ndi dung trong dé thudc quyén sé hiru cua lllumina, Inc. va cac cong ty lién két cua lllumina, Inc.
(“Ilumina”) va chi danh cho viéc str dung theo hgp déng véi khach hang cua lllumina lién quan dén viéc sir dung (céac) san
pham dugc mé ta trong tai liéu nay va khong danh cho muc dich nao khac. Tai liéu nay va ndi dung trong dé sé& khéng
dugc st dung hay phan phdi vi bat ky muc dich nao khac va/hodc khéng dugc truyén tai, ti€t 16 hay sao chép dudi bat ky
hinh thirc ndo khac ma khéng cé su cho phép trudc bang van ban cda lllumina. lllumina khdng chuyén nhugng bat ky giay
phép nao theo cac bang sang ché&, nhan hiéu, ban quyén hodc cac quyén theo thong luat cling nhu cac quyén tuong tu
cua bat ky bén thir ba nao théng qua tai liéu nay.

Céc hudng dan néu trong tai liéu nay phai dugc tudn thi nghiém ngat va rd rang bdi ca nhan dugc dao tao phl hgp va cé
dd trinh d6 nhdm dam bao st dung an toan va dung cach (cac) san pham dugc mo ta trong tai liéu nay. Phai doc va hiéu
hoan toan tat ca ndi dung cla tai liéu nay trudc khi str dung (céc) san phdm do.

VIEC KHONG DOC TOAN BO VA TUAN THU RO RANG TAT CA CAC HUGNG DAN NEU TRONG TAILIEU NAY CO THE
DAN DEN GAY HU HONG (CAC) SAN PHAM, GAY TON THUONG CHO CON NGU 0, BAO GOM NGU'GI DUNG HOAC
NHO'NG NGU I KHAC VA GAY THIET HAI TAI SAN KHAC, VA SE LAM MAT HIEU LUC BAO HANH AP DUNG CHO (CAC)
SAN PHAM DO.

ILLUMINA KHONG CHIU BAT KY TRACH NHIEM NAO PHAT SINH TU VIEC SU DUNG KHONG DUNG CACH (CAC) SAN
PHAM DUQC MO TA TRONG TAI LIEU NAY (BAO GOM CA CAC BO PHAN CUA SAN PHAM HOAC PHAN MEM).

© 2022 lllumina, Inc. Bao luu moi quyén.

Tat ca cac nhan hiéu déu |a tai san cua lllumina, Inc. hodc céac chu s hitu tuong ing. DE biét thong tin cu thé vé nhan
hiéu, hay truy cap trang web www.illumina.com/company/legal.html.
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TOng quan

Ung dung DRAGEN™ for lllumina® DNA Prep with Enrichment Dx thuc hién qua trinh tach doan, tao tép
FASTQ, anh xa doan doc va can chinh véi hé gen tham chiéu, cling nhu phat hién bién thé tuy thubc vao
quy trinh céng viéc phan tich dugc chon.

Phuong phap phan tich

DRAGEN for lllumina DNA Prep with Enrichment Dx thuc hién tach doan, tao FASTQ, dnh xa doan doc va
can chinh vdi hé gen tham chiéu tuy thudc vao quy trinh céng viéc dugc chon:

* TaoFASTQ
* Tao FASTQ va VCF cho dong mam
* TaoFASTQ va VCF cho soma

Tao FASTQ

Cac trinh ty da 1ap rap dugc ghi vao cac tép FASTQ theo ting mau. Tép FASTQ la tép van ban chira dir
liéu gidi trinh tu va diém chat luong cho mét mau duy nhat. Véi mbi mau, cac tép FASTQ riéng biét duoc
tao cho tirng lan té bao dong chay va cho tirng doan doc giai trinh tu. Tén mau dugc chi dinh trong qua
trinh thi€t 14p Ian chay sé& dugc dua vao tén tép FASTQ. Tép FASTQ la ddu vao chinh dé& can chinh. Budc
dau tién clia qua trinh tao FASTQ la tach doan. Qua trinh tdch doan sé gan cac cum di qua bd loc cho
mot mau bang cach so sanh méi trinh tu doc chi thi véi cac trinh tu chi thi 3 dugc chi dinh cho [an chay.
Budc nay khdng xem xét gid tri chat lugng nao. Doan doc chi thi dugce xac dinh bang cac budc sau:

* Cac mau dugc danh s bat dau tlr 1 dua trén thir ty mau dugc liét ké cho lan chay.

*  MAau sd 0 dugc danh riéng cho cac cum khong dugc chi dinh cho mdt mau.

*  Céac cum dugc chi dinh cho mdt mau khi trinh tu chi thi khdp chinh xac hodc khi cé t6i da mot [an
khoéng khdp trén moi doan doc chi thi.

Phan mém bao gém tinh ndng nén ORA dé& nén cac tép FASTQ. Khi str dung dinh dang ORA (*.ora), tdng

ki€m md5 cua ndi dung FASTQ dugc gilt nguyén sau mét chu ky nén va giai nén dé dam bao nén khong

mat dr liéu.

Can chinh & anh xa DNA

Giai doan dau tién cla anh xa la tao cac hat giéng tir doan doc, va sau do tim cac vi tri khdp chinh xac
trong hé gen tham chiéu. Cac két qua nay duogc tinh chinh bang cach chay thuat todn Smith-Waterman
day du tai nhirng vi tri cé mat do hat giong khdp cao nhat. Thuat toan da dugc ki€ém ching nay hoat
dong bang cach so sanh ting vi tri clia doan doc vdi tat ca cac vi tri ing vién trén hé gen tham chiéu.
Cac phép so sanh nay tuong ting véi mét ma trén cac kha nang can hang gilra doan doc va hé gen tham
chiéu. D&i véi mdi vi tri can chinh tng vién nay, thuat toan Smith-Waterman sé tao ra cac murc diém dugc
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dung dé& danh gia xem dudng can chinh t6t nhat di qua 6 ma tran dé dat dugc bang cach: khép hoéc
khdéng khdp nucleotide (di chuyén theo dudng chéo), vung xda (di chuyén theo chiéu ngang), hay vlng
chén (di chuyén theo chiéu doc). Vi tri khdp gilta doan doc va tham chi€u sé dugc cdng diém thudng, va
vi tri khéng khdp hodc cé bién déi indel sé bi tinh diém phat. Dudng di co t6ng sé diém cao nhat xuyén
gua ma tran chinh Ia phuang an can chinh dugc lya chon.

Céc gia tri cu thé dugc chon dé tinh diém trong thuat toan nay gilp céan bang gitra cac cach giai thich
khac nhau cho mot két qua can chinh—vi du: wu tién xem do 1a mot dot bién indel hay 1a mot hodc nhiéu
SNP, hodc uu tién mét két qua can chinh khdng bi cat doan. Cac gia tri tinh di€ém mac dinh ciia DRAGEN
phu hop dé cén chinh cac doan doc cé dé dai trung binh vdi toan bd hé gen ngudi cho céac ting dung
phat hién bién thé. Bat ky bd tham sd tinh di€ém Smith-Waterman nao ciing chi la mot moé hinh udc 1é vé
dot bién gen va 16i gidi trinh tu. Cac gia tri tinh di€ém can chinh dugc diéu chinh khac nhau cé thé phu hop
hon cho mét s6 ng dung.

Phat hién bién thé dong mam DRAGEN

DRAGEN Germline Small Variant Caller nhan dau vao la cac doan doc DNA da dugc anh xa va can chinh
va phat hién cac SNP ciing nhu indel thong qua su két hgp gitra phat hién theo cot va lap rap ki€u don
bbi de novo tai chd.

Dau tién, cac vung tham chi€u cé thé phat hién sé dugc nhan dién dua trén pham vi can chinh day dd.
Trong céc vung tham chiéu nay, mot lugt quét nhanh cac doan doc da sap x&p sé gilp xac dinh cac
vung hoat déng, von la cac vung tap trung xung quanh cac cot dir liéu chéng 18p ¢ bang ching vé bién
thé. Cac vung hoat déng nay dugc dém thém mot khoang trinh tu dd réng dé bao phu cac ndi dung
khong khap véi tham chi€u quan trong & 1an can. Néu co bang chirng vé indel, cac ving hoat dong sé
dugc dém thém dién tich.

Céc doan doc da can chinh sé dugc cat gon trong pham vi méi ving hoat déng va lap rap thanh mot do
thi De Bruijn. Cac canh clia cac doan doc dugc cat gon nay dugc gan trong s6 dua trén sd [an quan sat
dugc, vdi trinh ty tham chiéu ddéng vai tro 1a khung xuong. Sau khi lam sach va don gian hoa d6 thi, tat ca
cac duong di tir di€ém ngudn dén diém dich sé dugc trich xuat dudi dang cac ki€u don boi ing vién. Moi
ki€u don bdi sau do dugc can chinh theo thuat toan Smith-Waterman vai hé gen tham chi€u dé xac dinh
cac bién thé ma nd dai dién. Tap hop cac su kién nay co thé dugc bs sung bang phuong phap phat hién
dua trén vi tri. D8i véi mdi cap doan doc-kiéu don boi, xac suat P(r|H) clia quan sat doan doc dé khi gia
dinh ki€u don boi la mau goc thuc sy sé dugc ude tinh bang mo hinh Markov 8n cap (HMM).

Bang cach quét theo vi tri tham chi€u trén vung hoat déng, cac ki€u gen Ung vién dugc hinh thanh tir cac
t6 hgp ludng boi clia cac su kién bién thé (SNP hoac indel). D6i véi mbi su kién (bao gom ca tham chiéu),
Xac suat cé diéu kién P(r|e) clia quan s&t mdi doan doc chong Ian dugc udc tinh 1a gia tri P(r|H) t6i da
cho céac kiéu don boi hd tro su kién dé. Céc gid tri nay dugc két hop thanh xac suat cé diéu kién P(r|e1e2)
cho mét kiéu gen (c&p su kién) va nhan lén dé tao ra xac suat cé diéu kién P(R|e1e2) clia quan sét toan
bd cac doan doc chéng lap. Sir dung Cong thirc Bayes, xac suat hau nghiém P(e1e2|R) ctia méi kiéu gen
ludng bdi sé dugc tinh todn, va ki€u gen co xac suit cao nhat sé dugc phat hién.
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& ché& d6 gVCF (dugc str dung dé phat hién bién thé da mau c6 kha nang mé rong), DRAGEN Germline
Small Variant Caller c6 thé chay trén tirng mau dé tao ra mot tép phat hién bién thé hé gen trung gian
(gVCF). Sau do, tép gVCF nay co thé dugc stir dung dé xac dinh ki€u gen chung cho nhiéu mau mot cach
hiéu qua, cho phép xtr ly tdng dan nhanh chong cac mau va ma réng quy mé cho cac ¢ doan hé 16n.

Vi DRAGEN Germline Small Variant Caller s& hitu cac thuat toan cé kha nang phan biét hiéu qua gilra cac
16i tuong quan va cac bién thé thuc su, nén cac quy tac loc rat don gian.

Phat hién bién thé soma DRAGEN

DRAGEN Somatic Small Variant Caller nhan dau vao la cac doan doc DNA d3 dugc anh xa va can chinh
va phat hién cac SNV va indel thong qua viéc |ap rap ki€u don bdi de novo tai ché trong mét vung hoat
dong.

Dau tién, cac vung tham chi€u cé thé phat hién sé dugc nhan dién dua trén pham vi can chinh day dd.
Trong céc vung tham chi€u nay, mot luot quét cac doan doc da sap x€p sé gilp xac dinh cac vung hoat
dong, von la cac vung tap trung xung quanh céac cét dir liéu chéng 1ap c6 bang chiing vé bién thé trong
cac doan doc tlr khéi u. Cac vung hoat ddng nay dugc dém thém mot khoang trinh tu du réng dé bao
pht cac ndi dung khdng khép vdi tham chi€u quan trong & 1an can. Néu cé bang ching vé indel, cac
vung hoat déng sé dugc dém thém dién tich.

Céc doan doc da can chinh sé dugc cat gon trong pham vi méi ving hoat déng va lap rap thanh mot do
thi De Bruijn. Cac canh clia cac doan doc dugc cat gon nay dugc gan trong s6 dua trén sd [an quan sat
dugc, vdi trinh ty tham chiéu ddéng vai tro 1a khung xuong. Sau khi lam sach va don gian hoa d6 thi, tat ca
cac duong di tir di€ém ngudn dén diém dich sé dugc trich xuat dudi dang cac ki€u don boi ing vién. Moi
ki€u don bdi sau do dugc can chinh theo thuat toan Smith-Waterman vai hé gen tham chi€u dé xac dinh
cac bién th& ma né dai dién. Dai véi mdi cap doan doc-kiéu don bdi, xac suat P(r|H) clia quan sat doan
doc dugc udc tinh bang mo hinh Markov an cap (HMM) khi gia dinh ki€u don bdi la mau goc thuc su.

DE xac dinh diém s6 TLOD, DRAGEN Somatic Small Variant Caller trudc tién quét theo vi tri tham chiéu
cho tirng sy kién soma Ung vién cling nhu su kién tham chiéu trén khap vung hoat déng. Xac suat co
diéu kién P(r|e) ctia quan sat méi doan doc chéng 1an dugc udc tinh 13 gia tri P(r|H) t6i da cho céc kiéu
don boi hd trg sy kién dé. Cac gia tri nay dugc két hop thanh xac suat cé diéu kién P(r|E) cho mét gia
thuyét su kién E, bao gdom mot hdn hgp gitra alen tham chi€u va alen soma tng vién trén mot dai tan suat
alen c6 thé xay ra va nhan Ién dé tao ra xac suat cé diéu kién P(R|E) ctia quan sat toan bd cac doan doc
chong 1ap. Tlr dd, diém sé TLOD dugc tinh toan lam bang chirng cho thay su hién dién clia mot alen
THAY THE tai mot 16-cut nhat dinh trong mau khéi u.

Tailidu s6 200014776 v02
DUNG CHO CHAN DOAN IN VITRO



DRAGEN for lllumina DNA Prep with Enrichment Dx

Tao lan chay

Thuc hién cac budc sau dé thiét 1ap mét [an chay trong lllumina Run Manager trén NovaSeq 6000Dx
hodc bang cach st dung trinh duyét trén may tinh két ndi mang. D liéu mau cé thé dugc nhap thi céng
hodc bang cach nhap mét bang théng tin mau.

Cai dat ing dung & [an chay

1. TUrman hinh Runs (Lan chay), chon Create Run (Tao Ian chay).

2. Chon tng dung DRAGEN for lllumina DNA Prep with Enrichment Dx, sau d6 chon Next (Ti€p theo).

3. Trén man hinh Run Settings (Cai dat Ian chay), nhap tén Ian chay. Tén Ian chay gilp xac dinh [an
chay tur budc giai trinh tu dén budc phan tich.

4. [Khéng bat buéc] Nhdp md ta cho Ian chay dé gilp xac dinh [an chay rd hon.

Hay dam bao rang B6 kit chuan bi thu vién dugc chon 1a mot bo kit chudn bi thu vién lllumina DNA
Prep with Enrichment Dx.

6. Chon bd kit adapter chi thi mong muén.
7. Nhap do dai doan doc.
Doan doc 1 vabDoan doc 2 cé gia tri mac dinh [a 151 chu ky.
Chi thi 1 va Chi thj 2 c6 gia tri cd dinh Ia 10 chu ky.
[Khong bat buéc] Nhép ID 6ng thu vién.
9. Chon Next (Tiép theo).
D{ liéu mau
S dung bang trén man hinh Sample Data (D{r liéu mau) dé nhap thong tin mau thd cong. Hoac, chon
Import Samples (Nhap mau) dé tai Ién thong tin mau. D€ biét thém thong tin vé viéc nhdp théng tin mau,
tham khao phan Nhdp mau trén trang 5.
Nhap mau theo cach thd cong
1. Nhéap ID mau duy nhat vao truong Sample ID (ID mau).
2. Surdung Plate - Well Position (Khay - Vi tri giéng) dé chon vi tri giéng.

Cac truong i7 Index (Chi thii7), Index 1 (Chi thi 1), i5 Index (Chi thii5) va Index 2 (Chi thi 2) sé tu
dong dugc dién.

[Khong bat budc] Nhap tén thu vién.
4. Thém cac hang va lap lai budc 1-3 khi can cho dén khi tat cd mau da dugc thém vao bang.
Chon Next (Ti€p theo).
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Nhédp mau

Mot tép mau (*.csv) cd san dé tai xudng trén man hinh Sample Data (D liéu mau) khi lap k& hoach mot
lan chay trong lllumina Run Manager bang trinh duyét trén may tinh két néi mang.

1.
2.

Chon Download Template (Tai mau xuéng) dé tai xuéng mét tép CSV tréng.

Tl tép CSV, nhdp théng tin mau va luu tép.

Tép bang théng tin mau dinh dang CSV bao gém céc cét dir liéu sau: Sample ID (ID mau), Plate -
Well Position (Khay - Vj tri giéng), Optional Library Name (Tén thu vién khong bat budc).

Chon Import Samples (Nhap mau) roi duyét dén vi tri ctia Tép CSV.

Chon Next (Tiép theo).

Cai dat phan tich

1.

5.

Chon quy trinh céng viéc phan tich mong mudn:

* TaoFASTQ

*  Quy trinh céng viéc tao FASTQ va VCF cho dong mam

* Quy trinh cong viéc tao FASTQ va VCF cho soma

[Khong bat budc] Néu mudn, hdy chon 6 Generate ORA compressed FASTQs (Tao FASTQ nén
bang ORA) dé€ bat ché d6 nén FASTQ bang ORA.

[Quy trinh c6ng viéc tao VCF] S& dung menu tha xuéng Manifest File Selection (Chon tép ban ké
khai) d€ chon tép ban ké khai.

Tép ban ké khai la dir liéu dau vao bat budc cho DRAGEN for lllumina DNA Prep with Enrichment Dx.
Tép ban ké khai la tép BED (*.bed) dugc phan tach bang tab, dung dé chi dinh tén va vi tri clia cac
vlung tham chiéu dugc nham muc tiéu.

[Quy trinh cong viéc tao FASTQ va VCF cho somat] S&r dung menu tha xudng Noise File Selection
(Chon tép nhiéu) d& chon mot tép nhiéu.

C6 thé chi dinh mét tép BED vai mirc d6 nhiéu theo vi tri d€ loc bo nhiéu hé thong. DE biét thém
thong tin, tham khao phan Loc nhiéu trén trang 6.

Chon Next (Tiép theo).

Xem lai [an chay

1.

Trén man hinh Review (Xem lai), hay ki€m tra lai théng tin dd nhap & cac man hinh Run Settings (Cai
dat Ian chay), Sample Data (D{ liéu mau) va Analysis Settings (Cai dat phan tich).

Chon Save (Luu).

Lan chay dugc luu trén tab Planned (Bugc 1én k& hoach) trén man hinh Runs (Lan chay).

Cai dit

Chon (rng dung trén man hinh Applications (U'ng dung) dé& xem cdc thiét Iap hién tai va thay déi cai dat.
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Cau hinh

Man hinh cdu hinh hién thi cac cai dat ing dung sau:
* Library Prep Kits (B kit chuan bi thu vién)—Hién thi b kit chudn bi thu vién mac dinh cho tng
dung. Cai dat nay khong thé thay déi.
* Index Adapter Kits (B0 kit adapter chi thi)—Hién thi bo kit adapter chi thi mdc dinh cho Ung dung.
Cai dat nay khong thé thay doi.
* Read lengths (D6 dai doan doc)—Dd dai doan doc dugc dat mac dinh la 151 cho ing dung, nhung
c6 thé thay déi trong qua trinh tao lan chay.
* Manifest and Noise Files (T&p ban ké khai va nhiéu)—Tai Ién va thay d6i cai dat cho cac tép ban ké
khai va nhiéu.
— Chon Upload File (Tai Ién tép) d& tai lén tép s dung trong phan tich.
— Chon nut radio Default (Mac dinh) dé dat tép lam tép ban ké khai hodc nhiéu méac dinh duoc
chon trong qua trinh tao Ian chay khi chon (rng dung.
— Chon hop kiém Enabled (D3 bat) dé hién thi tép trong menu tha xudng trong qua trinh tao Ian
chay.

Cac quyén

St dung cac hop ki€m trén man hinh Permissions (Quyén) dé quan ly quyén truy cap clia ngudi dung
cho ing dung.

Loc nhiéu

C6 tinh nang loc nhiéu hé théng khi str dung quy trinh cong viéc soma. Bé loc ¢ thé dugce str dung trong
ché& d6 Khai u-Binh thuong, nhung dac biét hiru ich cho céc Ian chay Chi-Khdi u khi khéng cé mau binh
thuong khép.

Tép BED nhiéu hé thdng can dugc tao ra tlr cdc mau binh thuong. Khuyén nghi xay dung cac tép nhiéu
hé théng theo tlrng quy trinh chuan bi thu vién, hé théng giai trinh tu, va bd bang cu thé. Khuyén nghi st
dung khodng 50 m&u binh thudng dé tao tép nhiéu.
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Dau ra phan tich

DRAGEN for lllumina DNA Prep with Enrichment Dx Iuu cac thong tin sau trong thu muc phan tich. Chi
céc quy trinh céng viéc dong mam va soma mdi tao tép PDF.

*  Tép ban ké khai dugc str dung

*  Phién ban phan mém

* IDméau

* T6ng so doan doc da can chinh

* Ty lé phan trdm doan doc da can chinh trén mbi mau

* SGlugng SNV dugc phat hién trén mbi mau

* S6lugng indel dugc phat hién trén méi mau

* Thoéngké do pha

Tép dau ra phan tich

Ung dung tao ra cac tép dau ra sau day. Cac tép chinh xac dugc tao ra phu thudc vao quy trinh cong
viéc phan tich dugc str dung. Cac tép dau ra dugc dat trong thu muc phan tich.

Tép daura M6 ta

FASTQ (*.fastg.gz hodc *.fastq.ora) Tép trung gian chira cac phat hién
base dad dugc chadm diém chat lugng.
Tép FASTQ la dau vao chinh cho
budc can chinh. NEu chon nén ORA,
tén tép sé phan anh diéu nay.

Tép Alignment BAM (*.bam) Chtra cédc doan doc da duogc can
chinh cho mot mau cu thé.

Tép Genome VCF (*.gvcf.gz) Chtra ki€u gen cho tirng vi tri, du dugc
phat hién |a bién thé hay tham chiéu.

Tép VCF (*.vcf.gz) Chtra céc bién thé dugc phat hién tai
maoi vi tri.

Bdo cdo sd liéu lan chay (*.csv) Chtra céc sd liéu chat lugng cua lan

chay, bao gom téng hiéu suat dir liéu
thu dugc va diém Q30.
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Tép FASTQ

FASTQ (*.fastq.gz, *.fastqg.ora) Ia mot dinh dang tép van ban chira cac phat hién base va gia tri chat

lugng cho moi doan doc. Moi tép chira nhitng théng tin sau:

* Ma&nhandang mau

* Trinhty

*  Daucdng (+)

* Diém chat lugng Phred dugc ma hoa theo dinh dang ASCII + 33

Ma nhan dang mau dugc dinh dang nhu sau.
@Instrument:RunID:FlowCellID:Lane:Tile:X:Y
ReadNum:FilterFlag:0:SampleNumber
Vi du:
@SIM:1:FCX:1:15:6329:1045 1:N:0:2
TCGCACTCAACGCCCTGCATATGACAAGACAGAATC

+
<>; ##=><9=AAAAAAAAAAG# : <#<; <222 2#=

Tép BAM

Tép BAM (*.bam) la phién ban nhj phan nén clia tép SAM (anh xa can chinh gidi trinh ty), dugc dung dé
bi€u dién cac trinh ty da can chinh cé d6 dai lén dén 128 Mb. Tép BAM sir dung dinh dang tén tép
SampleName S#.bam.# |a s6 mau, dugc xac dinh theo thir tu cdc mau dugc liét ké trong lan chay. O ché
do da nut, ky hiéu S# luon dugc dat 1a S1, bat ké thir tu clla mau.

Tép BAM gbém cé phan dau va phan can chinh:
*  Phan dau—Chura théng tin vé toan bé tép, chdng han nhu tén mau, dé dai mau, va phuong phap can
chinh. Cac cén chinh trong phan can chinh sé dugc lién két véi thong tin cu thé trong phan dau.

* Can chinh—Chtra tén doan doc, trinh ty doan doc, chat lugng doc, théng tin cdn chinh va thé tuy
chinh. Tén doan doc bao gém nhiém sac thé, toa dé bat dau, chat lugng can chinh, va chudi mé ta
khop.

Phan can chinh bao gém cac théng tin sau cho méi doan doc hoadc cdp doan doc:

* AS: Chat lugng can chinh cua doan doc két doi.

* RG:Nhom doan doc, cho biét s6 lugng doan doc clia mét mau cu thé.

* BC: Thé ma vach, dung dé chi dinh ID mau da dugc tach doan gan véi doan doc.
* SM: Chat lugng can chinh cua doan doc don.

*  XC: Chubi md ta khép.
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* XN: Thé tén amplicon, ghi lai ID amplicon lién két vGi doan doc. Tép chi thi BAM (*.bam.bai) cung cap
chi thi cho tép BAM tuong ung.

Tép VCF

Tép Variant call format (*.vcf) chira thong tin vé cac bién thé dugc tim thay & cac vi tri cu thé trong hé
gen tham chiéu.

Phan dau cua tép VCF bao gom phién ban dinh dang tép VCF, phién ban trinh phat hién bién thé va danh
sach cac chu giai dugce sir dung trong phan con lai clia tép. Phan dau cta VCF cling bao gom tép hé gen
tham chiéu va tép BAM. Dong cudi cung trong phan dau chira tiéu dé cot cho cac dong dir liéu. M6i dong
dir liéu trong tép VCF chira théng tin vé mot bién thé duy nhat.

Bang 1 CAac tiéu dé trong tép VCF
Tieude Mota
CHROM  Nhiém s3c thé cta hé gen tham chi€u. Cac nhiém sac thé xuat hién theo cling thir tu
nhu trong tép FASTA tham chiéu.

POS Vi tri mOt base duy nhat clia bién thé trén nhiém sac thé tham chiéu. D6i vdi bién thé
daon nucleotide (SNV), vi tri nay la base tham chi€u co bién thé. Déi véi indel, vi tri nay
la base tham chi€u ngay trudc bién thé.

ID SG rs (SNP tham chi€u) cho SNP 18y tir dbSNP. txt, néu cd. Néu cd nhiéu so rs tai
cung vi tri, danh sach sé dugc phan tach bang dau cham phay. Néu khéng cé muc
nhap dbSNP tai vi tri nay, sé sir dung ky hiéu gia tri thiéu ('.").

REF Hé gen tham chi€u. Vi du: mét dot bién mat mot nucleotide T dugc bi€u dién la ki€u
gen tham chi€u TT va ki€u gen thay thé T. M6t bién thé don nucleotide tr Asang T
dugc biéu dién la ki€u gen tham chiéu A va ki€u gen thay thé T.

ALT Céc alen khac véi doan doc tham chi€u. Vi du: mét vung chén thém mét T duy nhat
duogc biéu dién la kiéu gen tham chi€u A va ki€éu gen thay thé AT. M6t bién thé don
nucleotide tlr A sang T dugc bi€u dién la ki€u gen tham chi€u A va kiéu gen thay thé
T.

QUAL Diém chat lugng theo thang Phred do trinh phat hién bién thé gan. Diém cang cao thi
do tin cdy vé bién thé cang Idn va xac suat 16i cang thap. Vai diém chat lugng Q, xac
suat 16i udc tinh 1a 10-(Q/10). Vi du: bd phat hién Q30 cé ty 1€ 16i 0,1%. Nhiéu trinh
phat hién bién thé& gan diém chat lugng dua trén mo hinh thong k&, thudng cao hon
so véi ty 1& 16i quan sat duoc.
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Bang 2 Cac chd thich trong tép VCF

Tiéu de Mo ta

FILTER NEéu tat ca cac bd loc déu dat, gia tri PASS sé dugc ghi trong c6t bo loc.
Cac muc nhap FILTER trong quy trinh céng viéc dong mam c6 thé bao gém:

DRAGENSnpHardQUAL—Ap dung néu diém QUAL cua bién thé SNP khong dat
ngudng

DRAGENIndelHardQUAL—Ap dung néu diém QUAL cUa bién thé indel khéng dat
ngudng

LowDepth—Vi tri bj loc vi d6 sadu pham vi khéng dat ngudng

LowGQ—Vi tri bi loc vi chat lugng ki€u gen khong dat ngudng
PloidyConflict—Ki€u gen tu trinh phat hién bién thé khong phu hgp véi murc boi
thé& cla nhiém sac thé

base_quality—Vi tri bi loc vi chat lugng base trung vi clia cac doan doc thay thé
tai 16-cut nay khéng dat ngudng

filtered_reads—Vi tri bj loc vi ty 1& qua I1&n cac doan doc d3 biloc bo
fragment_length—Vi tri bi loc vi chénh Iéch tuyét ddi gitra do dai phan doan trung
vi clia cac doan doc thay thé va tham chiéu tai 16-cut nay vugt ngudng
low_depth—Vi tri bj loc vi dd sdu doan doc qua thap

low_frac_info_reads—Vi tri bi loc vi ty 1& doan doc théng tin thdp hon ngudng
low_normal_depth—YVi tri bi loc vi d6 sdu doan doc clia mau binh thuong qua
thap

long_indel—Vi tri bi loc vi chiéu dai indel qua Idn

mapping_quality—Vi tri bi loc vi chat lugng anh xa trung vi cla cac doan doc thay
thé tai 16-cut nay khéng dat ngudng

multiallelic—Vi tri bi loc vi cé hon hai alen thay thé di qua ngudng LOD cua khéi u
non_homref_normal—Vj tri bj loc vi ki€u gen ctiia mau binh thuong khdng phai la
tham chiéu déng hgp tu

no_reliable_supporting_read—Vi tri bi loc vi khdng cé doan doc soma hé trg
dang tin cay

panel_of_normals—Dugc ghi nhan trong it nhat mét mau trong tép VCF cuia bang
nhap gia tri binh thudng

read_position—Vi tri bi loc vi trung vi khodng céch gilta dau/cudi doan doc va I6-
cut nay thap hon ngudng

RMxNRepeatRegion—Vi tri bi loc vi toan bd hodc mot phan alen bién thé 1a 13p lai
cla tham chiéu

strand_artifact—Vi tri bi loc vi sai Iéch theo chiéu sgi nghiém trong
str_contraction—Vi tri bi loc do nghi ng& 16i PCR, trong do alen thay thé it hon
mot don vi 13p so vdi tham chiéu

too_few_supporting_reads—Vi tri bi loc vi cé qua it doan doc ho trg trong mau
khoi u

weak_evidence—Diém bién thé soma khdng dat ngudng
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Tiéu de Mo ta

FILTER Cac muc nhap FILTER trong quy trinh céng viéc soma co thé bao gém:

(tiép) .

base_quality—Vi tri bi loc vi chat luvgng base trung vi clia cac doan doc thay thé
tai 16-cut nay khéng dat ngudng

filtered_reads—Vi tri bi loc vi ty 1& qua I1&n cac doan doc d3 biloc bo
fragment_length—Vi tri bi loc vi chénh Iéch tuyét doi gitra d6 dai phan doan trung
vi clia cac doan doc thay thé va tham chiéu tai 16-cut nay vugt ngudng
low_depth—Vi tri bi loc vi do sdu doan doc qua thap

low_frac_info_reads—Vi tri bi loc vi ty I1é doan doc théng tin thdp hon ngudng
low_normal_depth—Vi tri bi loc vi d6 sdu doan doc cla mau binh thudng qua
thap

long_indel—V; tri bj loc vi chiéu dai indel qua I6n

mapping_quality—Vi tri bi loc vi chat lugng anh xa trung vi clia cac doan doc thay
thé tai 16-cut nay khéng dat ngudng

multiallelic—Vi tri bi loc vi c6 hon hai alen thay thé di qua ngudng LOD cula khéi u
non_homref_normal—Vi tri bi loc vi ki€u gen ctia mau binh thudng khéng phai la
tham chiéu dong hgp tu

no_reliable_supporting_read—Vi tri bi loc vi khéng cé doan doc soma ho trg
dang tin cay

panel_of_normals—Dugc ghi nhén trong it nhat mot mau trong tép VCF cla bang
nhap gia tri binh thudng

read_position—Vi tri bi loc vi trung vi khoang cach gitra dau/cudi doan doc va 16-
cut nay thap hon ngudng

RMxNRepeatRegion—Vi tri bi loc vi toan bé hodc mot phan alen bién thé la Iap lai
cla tham chiéu

strand_artifact—Vi tri bi loc vi sai Iéch theo chiéu sgi nghiém trong
str_contraction—Vi tri bi loc do nghi ng& 16i PCR, trong dé alen thay thé it hon
mot don vi 13p so vdi tham chiéu

too_few_supporting_reads—Vi tri bi loc vi cé qua it doan doc hd trg trong mau
khai u

weak_evidence—Diém bién thé soma khong dat ngudng

systematic_noise—Vi tri bi loc dya trén bang chirng vé nhiéu hé théng trong cac
mau binh thuong
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Tiéu de Mo ta

INFO Cac muc nhap INFO trong quy trinh céng viéc dong mam co thé bao gém:

AC—S6 lugng alen trong kigu gen d6i véi méi alen THAY THE (ALT), theo ding
thir tu duogc liét ké.

AF—T3n suét alen d8i vdi méi alen THAY THE, theo dung thir tu dugc liét ké.
AN—TGng s6 lugng alen trong cac ki€u gen da dugc phat hién.

DB—Thanh vién ctia dbSNP.

FS—Gia tri p theo thang Phred st dung ki€m dinh chinh xac Fisher dé€ phat hién
sai léch theo chiéu sai.

QD—D0 tin cay/Chat lugng bién thé theo d6 sau doc.

R2_5P_bias—Diém dua trén sai léch cap doc va khodng cach tir dau moi 5.
SOR-Ty sd chénh Iéch d6i xirng cla bang lién hop 2x2 dé phat hién sailéch theo
chiéu sdgi.

DP—DG sau doan doc xap xi (théng tin va khéng thong tin); mot sé doan doc co
thé& da bi loc dua trén chat luogng anh xa, v.v.

END—Vi tri két thic cua khoang.

FractioninformativeReads—Ty & doc thong tin trén t6ng s6 doc.

MQ—Chét lugng éanh xa RMS.

MQRankSum— Gia tri Z-score tlr phép ki€ém dinh téng hang Wilcoxon, so sanh
chat lugng anh xa clia cac doan doc Thay thé so véi Tham chiéu.
ReadPosRankSum—Gia tri Z-score tlr phép kiém dinh t6ng hang Wilcoxon, so
sanh sai léch vi tri clia cac doan doc Thay thé so vgi Tham chiéu.
SOMATIC—CS4 it nhat mot bién thé tai vi tri nay 1a soma.

Cac muc nhap INFO trong quy trinh céng viéc soma co thé bao géom:

DP—D( sau doan doc xap xi (théng tin va khéng thong tin); mét s6 doan doc co
thé da bi loc dua trén chat lugng anh xa, v.v.

END—Vi tri két thic cua khoang.

FractioninformativeReads—Ty & doc thong tin trén t6ng s6 doc.

MQ—Chat lugng anh xa RMS.

MQRankSum— Gia tri Z-score tlir phép ki€ém dinh t6ng hang Wilcoxon, so sanh
chat lugng anh xa cuia cac doan doc Thay thé so véi Tham chiéu.
ReadPosRankSum—Gia tri Z-score tlr phép kiém dinh téng hang Wilcoxon, so
sanh sai léch vi tri clia cac doan doc Thay thé so vdi Tham chiéu.

AQ—Diém nhiéu hé théng.

hotspot—Vi tri soma d biét, dugc stir dung dé tang do tin cay trong viéc phat
hién.

SOMATIC—CO¢ it nhat mot bién thé tai vi tri nay 1a soma.
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DUNG CHO CHAN DOAN IN VITRO

12



DRAGEN for lllumina DNA Prep with Enrichment Dx

Tiéu de Mo ta

FORMAT  Cot dinh dang liét ké cac truong dugc phan tach bang dau hai cham. Vi du: GT:GQ.
Céc truong trong quy trinh céng viéc dong mam co thé bao gém:

AD—D{ sau alen (chi tinh cac doan doc thong tin trong téng s6 doan doc) cho
alen tham chi€u va alen bién thé theo thir tu liét ké.

AF—Ty |é alen cho cac alen bién thé theo thir tu liét ké.

DP—DJ s&u doan doc xap xi (cac doan doc cd MQ=255 ho3c cap 16i sé bj loc bd).
F1R2—S0 lugng doan doc trong hudng cap F1R2 hé trg mbi alen.

F1R2—S6 lugng doan doc trong hudng cap F2R1 ho trg moi alen.

GP—Xac suat hau nghiém theo thang Phred cho ki€u gen, nhu dugc dinh nghia
trong thong s6 ky thuat VCF.

GQ—Chat lugng ki€u gen.

GT—Kiéu gen. 0 tuong tng véi base tham chi€u. 1 tuong trng véi muc nhap dau
tién trong co6t ALT. Va tiép tuc nhu vay cho cac muc nhap ké tiép. Dau gach chéo
(/) cho biét khéng cé thdng tin dinh pha.

MB—Thé&ng ké thanh phan theo mau dé phat hién sai léch c3p doc.

PL—Xac suat hgp ly theo thang Phred da chuan hda cho ki€u gen, nhu dugc dinh
nghta trong thong sé ky thuat VCF.

PRI—Xac suat tién nghiém theo thang Phred cho ki€u gen.

PS—Thong tin ID dinh pha vat ly, mbi ID duy nhat trong mot mau (ch khéng ap
dung gilra cac mau) két ndi cac ban ghi trong mot nhém dinh pha.

SB—Thong ké thanh phan theo mau, bao gém Kiém dinh chinh xac Fisher dé phat
hién sai léch theo chiéu soi.

SQ—Chat lugng soma.

Céc truong trong quy trinh céng viéc soma co6 thé bao gém:

AD—DG sau alen (chi tinh cac doan doc théng tin trong tdng s6 doan doc) cho
alen tham chi€u va alen bién thé theo thir tu liét ké.

AF—Ty |é alen cho céac alen bién thé theo thir tu liét ké.

DP—D& sau doan doc xap xi (cac doan doc cd MQ=255 hodac cap 16i sé bi loc bd).
F1R2—S0 lugng doan doc trong hudng cdp F1R2 hé trg méi alen.

F1R2—S0 lugng doan doc trong hudng cap F2R1 ho trg mbi alen.

GT—Kiéu gen. 0 tuong Uing vdi base tham chiéu. 1tuong tng véi muc nhap dau
tién trong cot ALT. Va tiép tuc nhu vay cho cac muc nhap ké tiép. Dau gach chéo
(/) cho biét khéng cé thdng tin dinh pha.

MB—Thé&ng ké thanh phan theo mau dé phat hién sai léch cdp doc.

PS—Thong tin ID dinh pha vat ly, mbi ID duy nhat trong mdt mau (chir khdng ap
dung gilra cadc mau) két ngi cac ban ghi trong mot nhém dinh pha.

SB—Thong ké thanh phan theo mau, bao gém Kiém dinh chinh xac Fisher dé€ phat
hién sai léch theo chiéu sai.

SQ—Chat lugng soma.

SAMPLE  COt mau cung cap cac gia tri dugc chi dinh trong c6t FORMAT.
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Tép Genome VCF

Tép Genome VCF (*.gvcf.gz) tudn theo mot tap hop quy udc dé biéu dién tat ca cac vi tri trong hé gen
theo dinh dang gon nhe hogp ly. Cac tép gVCF bao gém toan b cac vi tri trong vung quan tdm trong mét
tép duy nhat cho méi mau. Tép gVCF hién thi khéng phat hién tai cac vi tri khdng di qua tat ca bé loc.
Mot thé ki€u gen (GT) co gia tri ./. bi€u thj trang thai khdng phat hién.

Xem két qua phan tich

Cac lan chay dang dién ra dugc hién thi trong tab Active (Dang hoat déng). Cac Ian chay d& hoan thanh
dugc hién thi trong tab Completed (D& hoan tat). Tham khao Tai liéu hudng dan vé san phdm NovaSeq
6000Dx (tailiéu s6 200010105) dé& bié€t thém thdéng tin vé cach xem két qua.
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HO trg k{ thuat

D& dugc hé tro ky thuat, hay lién hé vai bo phan Hb trg k§ thuét cda lllumina.

Trang web:
Email:

www.illumina.com
techsupport@illumina.com

Cac so dién thoai ho tro ky thuat cua lllumina

Khu vuc

Uc

Ao

Bi

Canada
Trung Quéc
Dan Mach
Phan Lan
Phap

Purc

Hoéng Kong, Trung Quéc

An Do
Indonesia
Ireland

Y

Nhat Ban
Malaysia
Ha Lan
New Zealand
Na Uy
Philippines
Singapore
Han Quéc

Tay Ban Nha
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S6 mién cudc
+611800 775 688
+43 800 006249
+32 80077160
+1 800 809 4566

+4580820183
+358 800 918 363
+33 805102193
+49 800 1014940
+852 800 960 230
+918006500375

+353 1800 936608
+39 800 985513
+810800 111 5011
+60 1800 80 6789
+31 800022 2493
+64 800 451 650
+47 800 16 836
+63 180016510798
18005792745
+82 80234 5300
+34 800 300143

Quoc té

+43 19286540
+3234002973

+86 400 066 5835
+45 89 87 11 56
+358 97479 0110

+3317077 04 46
+49 89 3803 5677

0078036510048
+353 1695 0506
+39 236003759

+3120 713 2960

+47 2193 96 93

+34 911899 417
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Khu vuc
Thuy Dién
Thuy ST

Dai Loan, Trung Quéc

Thai Lan
Vuong quéc Anh
Hoa Ky

Viét Nam

S6 mién cudc
+46 2 00883979
+41 800 200 442
+886 8 06651752
+66 1800 011 304
+44 800 012 6019
+1800 809 4566
+84 1206 5263

Quoc té
+46 8 50619671
+4156 58000 00

+44 2073057197
+1858 202 4566

Cac bang dir liéu an toan (SDS)—Co trén trang web cua lllumina tai dia chi

support.illumina.com/sds.html.

Tai liéu hudng dan vé san pham—Ca thé tai xuéng tlr support.illumina.com.
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5200 lllumina Way

San Diego, California 92122 U.S.A.
+1.800.809.ILMN (4566)
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www.illumina.com

DUNG CHO CHAN DOAN IN VITRO

C€

IVD

EC | REP

lllumina Netherlands B.V.

Steenoven 19
5626 DK Eindhoven
Ha Lan

© 2022 lllumina, Inc. Bao luu moi quyén.

Tailiéu s6 200014776 v02

Nha bao tro tai Uc

lllumina Australia Pty Ltd
Nursing Association Building
Level 3, 535 Elizabeth Street
Melbourne, VIC 3000

Uc

illumina



	Lịch sử sửa đổi
	Tổng quan
	Phương pháp phân tích

	Tạo lần chạy
	Cài đặt

	Đầu ra phân tích
	Tệp FASTQ
	Tệp BAM
	Tệp VCF

	Xem kết quả phân tích
	Hỗ trợ kỹ thuật

