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فقطالمختبريالتشخيصفيالاستخداملأغراض

 للتصدير فقط

20005715رقمكتالوج

الاستخداممنالغرض
NextSeqجهاز يعُدّ 550Dxًجهازاستخدامويجب.المختبريةالتشخيصيةالفحوصاتفياستخدامهاعندالنوويالحمضلمكتباتالتسلسللإجراءمخُصصا

NextSeq 550Dxمعتمدة.أوعليهامصُدَّقأوومسُجّلة،محُددةمختبريةتشخيصيةوكواشفتحليليبرنامجمع

الأساسيةالعملآليات
NextSeqيعُدّ جهاز 550DxمنIlluminaًمصُمم للاستخدامأنهكماالمختبريةالتشخيصفحوصاتباستخدامالنوويالحمضلمكتباتتسلسللإجراءمصُمما

فإنبه،الخاصللإدخالوبالنسبةالسريرية.المعاملفيالمجُراةالمختبريةالتشخيصيةالإجراءاتفيوالمدُربينالمؤهلينالسريريةالمختبراتموظفيقبَِلمن
NextSeqجهاز 550Dxوتُلتقطالمضُخمة.الأهدافإلىالمُلتقطةوالتسلسلاتالعينةمؤشراتتضُافحيثالنوويالحمضمنالمنُشأةالمكتباتيستخدم
خلالمنالتسلسلكيمياءوتستخدم).SBS(التخليقخلالمنالتسلسلكيمياءباستخدامالجهازفيالتسلسللإجراءوتخضعالتدفقخلاياإحدىعلىالعينةمكتبات
النوويالحمضأشرطةفيمدُمجةتكونلأنهافلوريةبمادةالموسومةالفرديةالنيوكليوتيديةالقواعدلاكتشافللانعكاسالقابلةالإنهاءأداةطريقة)SBS(التخليق
DNA.الفعليالوقتفيالتحليلبرنامجويجُريالنامية)RTA(ًتسلسل.دورةكلفيوذلكقاعدة،لكلالجودةدرجةويعُيِّنالأساسيوالاستدعاءللصورةتحليلا
NextSeqجهازيستخدمالأساسية.الاستدعاءاتلمعالجةالجهازعلىثانويتحليلتنفيذيمُكنالأساسي،التحليلمنالانتهاءوعند 550Dxثانويةتحاليلنماذج
والمحاذاة،،FASTQملفوإنشاءالبيانات،موزعّالمعالجةتتضمّنالجسدي،المتغيّرأوالجنسيالخطمتغيرلوحداتوبالنسبةالعمل.سيرعلىبناءًمختلفة

فيعليهاالعثورتمالتيالمتغيّراتحولمعلوماتgVCFوVCFملفاتتتضمّن).gVCFوVCF(المتغيّراستدعاءبتنسيقملفاتوإنشاءالمتغيّرواستدعاء
المرجعي.الجينومفيمحُددةمواقع

المزدوجالتشغيلتكوين
NextSeqجهازيتضمّن 550Dxتشخيصيوضعفيإماالجهازاستخداملتمكينالمزدوجالتشغيلتكويناتأحد)Dx(البحثيللاستخداموإما)RUO(.فقط
سوىاستخداميجوزولاالتشخيصي.الوضعفيالجسدي،والمتغيرالجنسيالخطمتغيروحداتذلكفيبما،المختبريةالتشخيصيةالتسلسلفحوصاتوتنُفذَّ

NextSeqبجهازالخاصةالإجراءوقيودالأداءخصائصوضعوتمالتشخيصي.الوضعفيالمختبريبالتشخيصالخاصةالتسلسلكواشف 550Dxباستخدام
التشخيصي.الوضعفيالجسديوالمتغيرالجنسيالخطمتغيروحدتي

الإجراءقيود
.المختبريالتشخيصفيللاستخدام1
NextSeqكواشفمجموعةمعاستخدامهاعندالجسدي،والمتغيرّالجنسيالخطمتغيرّلوحداتيُمكن2 550Dxأودورة)300(2الإصدارمنالإخراجعالية

NextSeqكواشفمجموعة 550Dxيلي:ماتقديم،دورة)300(2.5الإصدارمنالإخراجعالية
tقاعدةجيجا90≥التسلسلإخراج)Gb(
t(قاعديًازوجًا150×2الطرفين)مزدوجةتشغيلعملية(فيالقراءةطولbp(
tقاعديًازوجًا150×2القراءةطولعندمنهاأكبرأو75%≥30الجودةلدرجةمساويةقواعد

99.9%منأكبرأساسياستدعاءدقةإلىيُشيرما)،Phred(فريدمقياسعلى30≥بقيمةجودةدرجاتأكبرأوالقواعدمن75%تحصل
قاعديًازوجًا25>المحتوىطولفيهايكونوالتيالدمج)،حالاتأوالحذوفاتأو(الإدخالات،الإنديلعلىتحتويالتيللقراءاتمحاذاةالفحصبرنامجيُجريلا3

)bp.(،قاعديًا.زوجًا25>طولهيكونالذيالإنديلاكتشافالفحصبرنامجعلىيتعذرّوبالتالي
يتضمّنالبري.النوعذيالنمطمنالمنطقةأنعنالإبلاغإلىيؤديماالمرتفع،المتغيرّالمحتوىذاتالأمبليكونقراءاتمحاذاةعلىالفحصبرنامجيعمللاقد4

يلي:ماالمرتفعالمحتوىهذامثل
tالإنديلطفراتمنثلاثمنأكثرعلىتشتملقراءات
tالمفردالنيوكليوتيدمتغيرمحتوىمعالأقلعلىقاعديًازوجًا30بطولقراءاتSNV) > مناطق(باستثناءالمستهدفالأمبليكونطولإجماليمن)%4

المسبار)
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tالمفردالنيوكليوتيدمتغيرمحتوىمعقاعديًازوجًا30<بطولقراءاتSNV) > المسبار)مناطقذلكفي(بماالأمبليكونطولإجماليمن)%10
الإخراجملففيمنفصلةحجمًاأصغركمتغيرّاتالكبيرة،الإنديلوطفرات)MNVs(النيوكليوتيداتمتعددمتغيراتتشملالتيالحجم،كبيرةالمتغيراتتردِقد5

.VCFبتنسيق
المتُجانبةالأمبليكونجزيئاتبينالتداخلمنأكبرالحذفطولكانإذاالمتُجانبةالأمبليكونجزيئاتمناثنينشمولعندتفويتهاأوالحذفمتغيراتتصفيةيُمكن6

يُساويها.أو
الأمبليكونجزيئاتذاتللمناطقبالنسبةمتُداخلة.أمبليكونجزيئاتأيتوجدولامباشرةًالمَشرعاتأحدبجوارحدثإذاالإنديلعنالكشفمنالنظاميتمكنلا7

التداخلمنطقةكانتإذاالمثال،سبيلفعلىعنه.الكشفيجبالذيالحذفحجممنأقلالتداخلمنطقةتكونعندماالحذوفاتاكتشافللفحصيمكنلاالمتداخلة،
عنالكشفويُمكنالقاعدتان.هاتانذلكفيبماحذوفاتأيعنالكشفالفحصعلىيتعذرّفعندئذٍقاعدتين،عنعبارةالمتجاورةالأمبليكونجزيئاتمناثنينبين
القاعدتين.هاتينمنأيٍفيالفرديةالقواعدحذوفاتأحد

فيالحذوفاتأوالإدخالاتأوالطفرات،أوالأساسي،الأشكالتعددمنكليؤثرأنيمكنالتهجين،إلىتستندمكتبةبإعدادخاصعملسيرأيفيالحالهووكما8
المثال:سبيلعلىالتسلسل.عمليةخلالتُجرىالتيوالاستدعاءاتبالمسبارفحصهيُجرىالذيالأليلعلىالنوكليوتيد،بقليلالمرتبطةالمناطق

tمزيفة.سلبيةنتيجةعنهتنتجالذيالأمرالمَشرعمنطقةفيمتغيرّمعالمطاورةمرحلةفيالمتغيرّتضخيميتملاقد
tالزيجوت.متماثللمتغيرّصحيحغيراستدعاءعنهينتجماالمرجعي،الأليلتضخيممنالمَشرعمنطقةفيالمتغيرّاتتمنعقد
tللمَشرع.المجاورةالقراءةنهايةعندكاذبإيجابياستدعاءفيالمَشرعمنطقةفيالإنديلمتغيرّاتتتسببقد

المحاذاة.عمليةأثناءطفيفبشكلٍقصهوتمواحدةقراءةنهايةمنبالقربحدثإذاالشريطانحرافنتيجةالإنديلتصفيةيُمكن9
فقط.الجسديالمتغيروحدةفيوتردِالصغيرة)MNVs(النيوكليوتيداتمتعددمتغيراتمنالتحققيتملم10
أحدبأنالإبلاغقبلالمُجاورةالمتغيرّاتاعتباركفيضعولذلك،.VCFلتنسيقوفقًاالسابقةالقاعدةإحداثياتفيVCFبتنسيقملففيالحذوفاتترد11ِ

الزيجوت.متماثلمرجععنعبارةالفرديةالأساسيةالاستدعاءات
الجنسي:بالخطالخاصةالقيود12

tّجهازيُعدNextSeq 550Dxالنوعونمطالزيجوتومتغايرالزيجوت،متماثلالمثال،سبيل(علىالجنسيالخطمتغيرّلاستدعاءكميّةنتائجلتقديممُصممًا
NextSeqبجهازالخاصةالمحليالتشغيللمديرالجنسيالخطمتغيرّوحدةباستخداموذلكالبري)، 550Dx.

t150هودقيقةبصورةالمتغيرّلاستدعاءاللازمالأمبليكونجزيئاتمنجزيءلكلللتغطيةالأدنىالحدّيكونالجنسي،الخطمتغيرّوحدةمعالاستخداموعند
الإجماليوالعددالعيناتعددويؤثرالطرفين.مقترنةمتداخلةقراءة300يُكافئماوهوالنووي،الحمضمنداعمًاجزءًا150وجوديلزملذلك،ونتيجةًمرة.

التغطية.علىالآخرالجينوميوالمحتوىGCوالسيتوزينالجوانينمحتوىيؤثروقدالتغطية.علىالمُستهدفةللقواعد
tالزيجوت.متغايرأمالزيجوتمتماثلأنهعلىالمتغيراتأحدتعريفتمإذاماعلىالنسخعددتباينيؤثرأنيُمكن
tبتنسيقملفاتفيمعيّنتكراريسياقفيالمتغيراتتصفيةتتمVCF.تكرارمرُشّحيُستخدمRMxNأوبأكملهالمتغيرّتسلسلكانإذاالمتغيرّاتلتصفية

المرجعفيالأقلعلىتكراراتتسعةوجوديلزمالجنسي،الخطمتغيرولاستدعاءالمتغيرّ.لموقعالمُجاورالمرجعيالجينومفيمتكرربشكلموجودًامنهجزء
).R5x9(فقطقاعديةأزواج5حتىطولهايصلالتيالتكراراتفيالنظرويتمالمتغير.تصفيةتتمحتى

tمفردنيوكليوتيدومتغيرإنديلوجودعنينتجقد)SNV(فقط.واحدمتغيرعنالإبلاغواحدموقعفي
المُحددة.الجسديةالقيود13

tّجهازيُعدNextSeq 550Dx،منأكبرمتغيرّةتواتربنسبةجسديمتغيرّوجودالمثال،سبيل(علىالجسديالمتغيرّلاستدعاءنوعيةنتائجلتقديممُصممًا
NextSeqبجهازالخاصةالمحليالتشغيللمديرالجسديالمتغيروحدةباستخداموذلك)،0.05يبلغللكشفحدٍمعلهامساويةأو0.026 550Dx.

tتجمعاتمنتجمعلكلمرة450هودقيقةبصورةالمتغيرّلاستدعاءلازمأمبليكونلكلللتغطيةالأدنىالحدّيكونالجسدي،المتغيرّوحدةمعالاستخداموعند
متداخلةقراءة900يُكافئماوهوالنوكليوتيد،قليلتجمعاتمنتجمعلكلالنوويالحمضمنداعمًاجزءًا450وجوديلزملذلك،ونتيجةًالنوكليوتيد.قليل

الآخرالجينوميوالمحتوىGCوالسيتوزينالجوانينمحتوىيؤثروقدالتغطية.علىالمُستهدفةللقواعدالإجماليوالعددالعيناتعددويؤثرالطرفين.مقترنة
التغطية.على

tحتىطولهايصلالتيالتكراراتفيالنظرويتمالمتغيرّ،تصفيةتتمحتىالمرجعفيالأقلعلىتكراراتستةوجوديلزمالجسدي،المتغيرّلاستدعاءبالنسبة
).R3x6(فقطقاعديةأزواج3

tمنمجموعةعبرالمتغيراتعنللكشفمُصممةالوحدةتُعدّالجسدية.والمتغيرّاتالجنسيالخطمتغيرّاتبينالتمييزالجسديالمتغيرّوحدةتستطيعلا
الجنسي.الخطومتغيراتالجسديةالمتغيراتبينللتمييزالمتغيرتواتراستخداميتعذرّإنهإلاالمتغيرات،تواترات

tالمُستخلصالنوويالحمضإجماليإلىبالنسبةالمتغيرتواترعلىللاكتشافعنهالمبُلغالحدّيعتمدإذالمتغيرات.اكتشافعلىالعينةفيالعاديالنسيجيؤثر
العادية.والأنسجةالورمأنسجةمنكلٍمن

المنتجمكونات
NextSeqجهاز1 550Dx20005715رقم(كتالوج(
NextSeqجهازبرنامجمكونات2 550Dx،يلي:ماذلكفيبما
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تطبيق
الوصفالوظيفةالبرنامج

برنامج
تشغيل

NextSeq
550Dx
(NOS)

للتحكّم
في

تشغيل
الجهاز

الفعليالوقتفيالتحليلبرنامجخلالمنللاستخدامالصورإنشاءعلىويعملالتسلسلإجراءأثناءالجهازتشغيلعمليةNOSالتشغيلبرنامجتطبيقيُدير
)RTA.(

برنامج
فيالتحليل
الفعليالوقت

)RTA(

لإجراء
التحليل
الأولّي

التسلسلتشغيلعمليةدوراتمندورةكلفيشريحةلكلNOSالتشغيلبرنامجيُنشئهاالتيالصور)RTA(الفعليالوقتفيالتحليلبرنامجتطبيقيُحولّ
على)RTA(الفعليالوقتفيالتحليلبرنامجتطبيقيحتويولاالمحلي.التشغيلمديرتحليللنماذجإدخالاتبمثابةتعُدّوالتيأساسي،استدعاءملفاتإلى

مستخدم.واجهة

التشغيلمدير
المحلي

واجهة
تحديد
النموذج

Localبرنامجيعُد Run Managerومراقبةالمناسبالتحليلنموذجوتحديدالمستخدم،لإدارةالجهازفيالمُدمجةالحلولأحدالمحلي)التشغيل(مدير
الحالة.

المتغيروحدة
الجسدي

لإجراء
التحليل
الثانوي

ملفاتوإنشاءالبيانات،توزيععمليةالمعالجةتلكتتضمّنالثانويالتحليلخلالمنالأساسيةالاستدعاءاتالمحليالتشغيلمديرتحليلوحدةبرنامجيعُالج
FASTQ،،المتغيراستدعاءأداةتطبيقيُنشئالتقارير.وإعدادالمتغيرواستدعاءوالمحاذاة)Pisces(ملفاتVCFالمتغيرّاتحولمعلوماتتتضمّنالتي

قياسه.تمالذيالمتغيرّتكراريتضمّنكماالمرجعية،الجينوماتأحدفيمُحددةمواقعفيعليهاعُثرالتي

متغيروحدة
الجنسيالخط

لإجراء
التحليل
الثانوي

ملفاتوإنشاءالبيانات،توزيععمليةالمعالجةتلكتتضمّنالثانويالتحليلخلالمنالأساسيةالاستدعاءاتالمحليالتشغيلمديرتحليلوحدةبرنامجيعُالج
FASTQ،،المتغيراستدعاءأداةتطبيقيُنشئالتقارير.وإعدادالمتغيرواستدعاءوالمحاذاة)Pisces(ملفاتVCFالمتغيرّاتحولمعلوماتتتضمّنالتي

الزيجوت.متماثلأوالزيجوتمتغايرأنهعلىمتغيرّكليعُرفّكماالمرجعية،الجينوماتأحدفيمُحددةمواقعفيعليهاعُثرالتي

التشغيلظروف
المواصفاتالعنصر

درجة
الحرارة

علىواحرصللجهاز.التشغيلحرارةدرجةهيهذهالحرارةدرجةتعُدّمئوية).°3±مئوية°22(مئوية°25إلىمئوية°19منالمعملحرارةدرجةتكونأنعلىاحرص
الاستخدام.أثناءمئويةدرجة°2±منأكثرالمحيطةالحرارةدرجةتختلفألا

.80%و20بينالمتكاثفةغيرالنسبيةالرطوبةتكونأنعلىاحرصالرطوبة

والموادالمعدات
منفصلةبصورةتباعالتيالمطلوبة،والموادالمعدات

NextSeqكواشفمجموعة 550Dx20028870رقمكتالوجدورة)،75(2.5الإصدارمنالإخراجعالية
NextSeqكواشفمجموعة 550Dx20028871رقمكتالوجدورة)،300(2.5الإصدارمنالإخراجعالية

متوفرةغيرالمطلوبة،والموادالمعدات

التسلسلتشغيلعملياتأجلمنالمستخدميوفرهاالتيالمستهلكات

الغرضالموردالمستهلكةالمادة

%70بنسبةآيزوبروبيلكحولية،مناديل
أو

%70إيثانول،

VWR،714-95041رقمكتالوج
يعادله)ما(أو

العامالمختبرمورد

العاموالغرضالتدفقحجرةتنظيف

026-21905كتالوج # ،VWRالوبرقليلالمختبر،منديل
يعادله)ما(أو

العاموالغرضالتدفقحجرةتنظيف
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الجهازصيانةأجلمنالمستخدميوفرهاالتيالمستهلكات

الغرضالموردالمستهلكةالمادة

NaOCl، 5%
الصوديوم)(هيبوكلوريت

Sigma-Aldrich،239305رقمكتالوج
المختبرات)جودةدرجةيعادلما(أو

٪0.12إلىمخففالتشغيل؛عمليةبعداليدويالغسيلباستخدامالجهازغسل

٪0.05إلىمخففاليدوي؛الغسيلخياراتباستخدامالجهازغسلP7949رقمكتالوج،20Sigma-Aldrichتوين

يدوي)(غسيلالجهازغسلالعامالمختبرموردالمختبراتلمعاييروفقاًالجودةعاليماء،

للتبريدالجهازيستوعبهاالتيالهواءكميةتنظيف20022240رقمكتالوج،Illuminaالهواءفلتر

المختبرفئةمنالماءاستخدامإرشادات
التاليةالفئاتسوىتستخدملاأبدًا.الصنبورماءتستخدملاالجهاز.إجراءاتلتنفيذالأيوناتمزالماءأوالمختبراتلمعاييروفقاًالجودةعاليالماءدائماًاستخدم

يعادلها:ماأوالمياهمن
tالأيوناتمزالماء
tIllumina PW1
tأومميجا18ماء)MΩ(
tالنقاءعاليماء)Milli-Q(
tالنقاءفائقماء)Super-Q(
tالأحياءعلملمعاييروفقًاالجزيئيالماء

والاحتياطاتالتحذيرات
طلبعلىبناءأوبهايعملالتيالولايةقانونبموجبلهمُرخَّصآخرممارسأمالطبيببواسطةسواءالجهازهذابيعالأمريكيالفيدراليالقانونيحظرتنبيه
باستخدامه.منهبتوصيةاوالجهازلاستخداممنه

NextSeqجهازمعللاستخدامIlluminaتقدّمهاالتيالكواشفمكوناتبعضتحتوي1 550Dxخطرة.تكونأنيُحتملكيميائيةموادعلى
واقيةذلكفيبماالحماية،معداتارتدِوالعين.للجلدوملامستهاوابتلاعهاالمواد،تلكاستنشاقطريقعنالشخصيةالإصابةتحدثأنيمكن
وفقاًمنهاوتخلصكيميائيةنفاياتباعتبارهاالمستخدمةالكواشفمعتعاملللمخاطر.التعرضلتجنبالمناسبالمختبرومعطفوالقفازات،العين،

بياناتأوراقراجعوالسلامة،والصحةبالبيئةصلةذاتإضافيةمعلوماتعلىللحصولبها.المعمولوالمحليةوالوطنية،الإقليمية،واللوائحللقوانين
.support.illumina.com/sds.htmlعلى)SDS(السلامة

المنتج.بهذاتتعلقخطيرةحوادثأيعنالحالفيوالمريضالمستخدمفيهايقُيمالتيالأعضاءللدولالمُختصةوالسلطاتIlluminaأبلِغ2
Bالنوعمنالوبائيالكبدِالتهابوفيروس)،HIV(البشريةالمناعةنقصلفيروسمُعديةكانتلوكماالدمعيناتجميعمعتعامل3 HBV)(،الأخرىوالعوامل

العالمية).الوقاية(وسائلالدمعبرتنتقلالتيللأمراضالمُسببة
كبيرة.بدرجةالعينةجودةانخفاضأوبالأخطاءمشوبةنتائجإلىموضحهوكماالإجراءاتاتباععدميؤديقد4
المُخصصة.العملمناطقفيالتدخينأوالمشروباتأوالطعام،تناولوتجنبالشفط.بطريقةالموادلسحبالفمّتستخدمولاالمُعتادة.المعمليةالاحتياطاتاتّخذ5

وكواشفالعيناتمعالتعاملبعدجيدًايديكواغسلالمجموعة.وكواشفالعيناتمعالتعاملعندمنهاالتخلصيُمكنالتيالمختبريةوالمعاطفالقفازاتوارتدِ
المجموعة.

والأجهزةالكواشف،تلويثمن)PCR(البوليميراتسلسلةتفاعلمنتجاتلمنعالجيدةالمختبريةالصحيةوالنظافةالسليمةالمختبريةالممارساتعلىالحفاظيلزم6
بها.موثوقوغيردقيقةغيرنتائجظهورفي)PCR(البوليمراتسلسلةتفاعلتلوثيتسببفقدالجينومي.النوويالحمضوعينات

الحرارة،وموانعالماصّة،وأطرافالماصّات،(مثل،التضخيمبعدوماالتضخيمقبلمامناطقفيمُخصصةومستهلكاتمعداتوجودمنتأكدّالتلوثّ،لمنع7
المركزي).الطردوأجهزةالدواميةوالخلاطات

العينةبأسماءالمرتبطةالمؤشرمَشرعاتملءعلىالمحليالتشغيلمديريعملالمطبوع.اللوحةتخطيطتصميممعتمامًاالعينةاقترانمؤشريتطابقأنيجب8
عدمحالاتعنينتجوقدالتسلسل.تشغيلعمليةبدءقبلبالعيناتالمرتبطةالمؤشرمَشرعاتمنبالتحققالمستخدموننصحالوحدة.فيإدخالهاعندوذلكتلقائيًا،
النتائج.عنالصحيحغيروالإبلاغالإيجابيةالعينةتحديدعلىالقدرةعدماللوحةومُخططالعينةنتائجبينالتطابق

التثبيت.تعليماتعلىللاطلاعالمستخدمدليلواستشرِالفيروسات.ضدالكمبيوترجهازلحمايةالمستخدميوُفرهالذيالفيروساتمضادبرنامجبتثبيتبشدةيوُصى9
NextSeqجهازتُشغلِّلا10 550Dxالتياروفولتيةالخطيللجهدالتعرضاحتمالإلىالألواحمنأيٍّإزالةمعالجهازتشغيليؤديقدإذالألواح.منأيٍإزالةمع

المباشر.
حروق.حدوثإلىيؤديوقدمئويةدرجة95ومئويةدرجة22بينالحجرةهذهفيالسخّانيعملإذالتدفق.خليةحجرةفيالتدفقخليةمنصةتلمسلا11
مناولته.أُسيئتأوسقطإذاخطيرةإصابةيسببوقدتقريبًا،رطلًا185الجهازيزن12
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الاستخدامتعليمات
NextSeqجهازعلىالتشخيصيالوضعفيالجسديوالمتغيرالجنسيالخطمتغيروحداتلتشغيلمخُصصةالتاليةالاستخدامتعليماتتعُدّ 550Dxباستخدام

NextSeqكواشفمجموعة 550Dxكواشفمجموعةأودورة)300(2الإصدارمنالإخراجعاليةNextSeq 550Dx2.5الإصدارمنالإخراجعالية
.دورة)300(

التشغيلمعلوماتإدخال
NextSeqلجهازالمرجعيالدليلراجعمفُصَّلة،بصورةالتعليماتعلىللحصول 550Dxمديربرنامجنموذجودليل)1000000009513رقم(المستند
للتطبيق.القابلالمحليالتشغيل

المعَلماتتعيين
المحلي.التشغيلمديرإلىالدخولسجل1ِّ
Createحدد2 Runوحدد،التشغيل)عملية(إنشاءSomatic Variantأوالجسدي)(المتغيرGermline Variantالجنسي)الخط(متغيّر.
.التحليلحتىالتسلسلمنبدايةًالتشغيلعمليةتُحددالتيالتشغيلعمليةاسمأدخل3ِ

الشرطات.أوالسفليةالشرُطأوالمسافات،أوالرقمية،الأبجديةالأحرفاستخدم
.التشغيلعمليةتحديدفيللمساعدةالتشغيلعمليةوصفأدخلِ[اختياري]4

الشرطات.أوالسفليةالشرُطأوالمسافات،أوالرقمية،الأبجديةالأحرفاستخدم
المنسدلة.القائمةمنالمؤشراتومجموعةالعيناتعددحدد5

الاختيار.عندالتاليةالمعلوماتالاعتبارفيضع
t24تُشيرالمثال،سبيلعلىالمؤشرات.مجموعةداخلالعيناتمنعددًاالمنسدلةالقائمةتتضمّن-Set مؤشراتجانبإلىللاختبار،تخضععينة24وجودإلى1

.1المؤشرمجموعةمن
tالمؤشرأزواجمنمختلفةمجموعاتإلىالمؤشرمجموعةأرقامتُشيرi5وi7.ِّمنكلتقُدمSet Setوالأولى)(المجموعة1 تنوعًاالثانية)(المجموعة2

واحدة.مجموعةاستنفادمنعفيللمساعدةالمؤشرمجموعتاتقُدمَّللمؤشرات.
tعددمنأقللكنالأقربالعيناتعددفاخترالقائمة،فيمدُرجًاللعيناتالدقيقالعدديكنلموإذالها.اختبارًاتُجريالتيالعيناتعددإلىالأقربالعيناتعدداختر

عينة.16حددعينة،18اختبارفيترغبكنتإذاالمثال،سبيلعلىلها.اختبارًاتُجريالتيالعينات
tالأخضر.باللونالمؤشرتنوّعمتطلباتتُلبيالتيالمقُترحةبالعينةالخاصةوالمجمعاتالمؤشرمجموعاتتُحدد

التشغيللعمليةالبيانملفاتاستيراد
.USBمحرك علىأوإليهاالوصوليُمكنالتيالشبكةمواقعأحدفيمتاحةاستيرادهافيترغبالتيالبيانملفاتأنمنتأكد1ّ
Importحدد2 Manifestsالبيان)ملفات(استيراد.
إضافتها.تريدالتيالبيانملفاتوحددالبيان،ملفإلىانتقل3

ميزةباستخدامالبيانملفاتأضِفالجسدي،المتغيرأوالجنسيالخطمتغيّرتحليلنموذجباستخدامالتشغيلعملياتلجميعمتاحةالبيانملفاتلجعلملاحظة
Module Settingsالمرجعيالدليلراجعالمعلومات،منالمزيدعلىللحصولالمستخدم.مستوىعلىالمسؤولأذوناتالميزةهذهتتطلّبالنموذج).(إعدادات

NextSeqلجهاز 550Dx1000000009513رقم(مستند(.

التشغيللعمليةالعيناتتحديد
التالية.والتوجيهاتالخياراتأحدباستخدامالتشغيللعمليةالعيناتحدد
tشاشةعلىالموجودالفارغالجدولاستخدم—يدوياًالعيناتإدخالCreate Runالتشغيل).عملية(إنشاء
tبتنسيقخارجيملفإلىانتقل—العيناتاستيراد.*)csv(شاشةعلىللتنزيلقالبيتوفرّبفاصلة.مفصولةقيممعCreate Runتشغيل).عملية(إنشاء

يدوياًالعيناتإدخال
ة(الفريدالعينةاسمأدخل1ِ ة(العينةمُعرّفأو)الجسديالمتغيرتحليلوحد ).الجنسيالخطمتغيرتحليلوحد

السفلية.الشرُطأوالشرطاتأوالرقمية،الأبجديةالأحرفاستخدم
وحدده.التحكمنوععلىالأيمنالماوسبزرانقرالسلبي،أوالإيجابيالتحكمعنصرذاتللعيناتبالنسبة[اختياري]2

ذاته.التحكمعنصرباسمالآخرالتجمّعفيتلقائيًاالمقابلالمَجمعبملءواحدعينةمَجمعفيالتحكمعنصريقوم
Sampleحقلفيالعينةوصفأدخلِ[اختياري]3 Descriptionالعينة).(وصف

السفلية.الشرُطأوالشرطاتأوالرقمية،الأبجديةالأحرفاستخدم
).i7(1للمؤشرالمنسدلةالقائمةمن1المؤشرمحولّحدد4
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العدديكنلموإذاللمؤشر.التنوّعمتطلباتتُلبيالتيi5وi7المؤشرلمحولاتالتلقائيةالتعبئةعلىالبرنامجسيعملالمقترحة،العينةمجمعاتاستخدامكوعند
الإضافية.للمجمعاتالمؤشرمحولاتتحديدمنفتأكدّالقائمة،فيمدُرجًاتختبرهاالتيللعيناتالدقيق

).i5(2للمؤشرالمنسدلةالقائمةمن2المؤشرمحولّحدد5
البيان.لملفاتالمنسدلةالقائمةمنالبيانملفاتأحدحدد6

ب.التجمعفيالموجودةالعيناتعنمختلفبيانملفوجودأالتجمعفيالعيناتتتطلبّ
المكتبات:لإعدادكمرجعحفظهأوطباعتهأواللوحة،مخططلعرضالخياراتأحداختر7

اللوحة.مخططلطباعة(طباعة)Printحدداللوحة.مخططلعرض(طباعة)Printرمزحدد—
خارجي.ملفإلىالعينةمعلوماتلتصدير(تصدير)Exportحدد—

Saveحدد8 Runالتشغيل)عملية(حفظ.

العيناتاستيراد
Importحدد1 Samplesاستيرادها.يُمكنكالتيالملفاتمننوعانيوجدالعينة.معلوماتملفموقعإلىوصولًاوتصفّحالعينات)(استيراد

Createشاشةعلى(القالب)Templateحدد— Runالصحيحةالعمودعناوينالقالبملفيتضمّنجديد.لوحةمُخططلإنشاءالتشغيل)عملية(إنشاء
الملف.احفظثمالمُستخدمةغيرالخلايافيالمثالمعلوماتاحذفعمود.كلفيالتشغيلعمليةفيبالعيناتالخاصةالعينةمعلوماتأدخلِللاستيراد.

(التصدير).Exportميزةباستخدامالجسديالمتغيرّأوالجنسيالخطمتغيرّوحدةمنتصديرهتمالعينةمعلوماتملفاستخدم—
اللوحة.مخططلعرض(طباعة)Printرمزحدد2
المكتبات.لإعدادكمرجعاللوحةمخططلطباعة(طباعة)Printحدد3
Saveحدد4 Runالتشغيل)عملية(حفظ.

الكاشفخرطوشةإعداد
ناجح.تسلسلعلىللحصولبعنايةٍالكاشفخرطوشةإرشاداتاتباعمنتأكد
مئوية.درجة15إلىمئويةدرجة25منتتراوححرارةدرجةفيالتخزينمنالكاشفخرطوشةأخرج1
التالية.الخطوةإلىالمتابعةقبلجففهاالخرطوشة،إذابةبعدالخرطوشة.تغمرلاالكواشف.لإذابةالتاليةالطرقإحدىاختر2

الاستقرارحدللذوبانالمتبقيالوقتالحرارةدرجة

ساعات6يتجاوزلادقيقة60مئويةدرجة30إلىمئويةدرجة15منحرارةدرجةفيمياهحمام

أيام5يتجاوزلاساعات7مئويةدرجات8إلى2من

للذوبان.إضافياًوقتاًفاتركنفسه،المائيالحمامفيواحدةخرطوشةمنلأكثرذوبانحدثإذاملاحظة

الكاشفة.الموادلمزجمراتخمسالخرطوشةاقلب3
وتستغرقالأكبرلأنهانظرًا،32و،31و،30و،29المواضعإذابةمنتأكد.الرواسبمنوخلوهاالكواشفإذابةمنللتأكدالخرطوشةمنالسفليالجزءافحص4

للذوبان.أطولوقتًا
الهواء.فقاعاتلتقليلالحافةعلىبلطفاضغط5

التشغيل.عمليةوإعدادالعينةتحميلإلىمباشرةانتقلالنتائج،أفضلعلىللحصول

التدفقخليةتحضير
مئوية.درجات8إلى2منحرارةدرجةفيالتخزينمنالجديدةالتدفقخليةعلبةأزل1
دقيقة.30لمدةالغرفةحرارةدرجةفيجانبًاواتركهاالصندوقمنالرقاقيةالحزمةأخرج2

للتسلسلالمكتباتتحضير
تخفيفيعتمدالكمي.القياسوطرقالمكتبةتحضيرحسبالتحميلتركيزيتنوعأنيمكنالعملية،الناحيةمنمل.1.3بمقدارتحميلحجمإلىوخففهامكتباتكغيّر

والتجميعالتخفيفذلكفيبماللتسلسل،العيناتمكتباتإعدادكيفيةحولتوجيهاتعلىللحصولالنوكليوتيد.قليلةالتجمعاتتعقيدمدىعلىالعيناتمكتبات
NextSeqتطبيقعلىالكتلةكثافةتحسينيلزمالمستخدمة.المكتبةإعدادأدواتلمجموعةالاستخدامإرشاداتقسمراجعبالمكتبة، 550Dx.

الكاشفخرطوشةفوقالمكتباتتحميل
Loadعليهالمكتوب10رقمالخزانتغطيالتيالرقاقيةالسدادةنظف1 Library Hereّالوبر.قليلمنديلباستخدامهنا)المكتبة(حمل
مل.1ونظيفةماصّةبرأسالسدادةاخترق2
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Loadعليهالمكتوب#10رقمالخزانفيالمعدّةالمكتباتمنمل1.3حمل3ّ Library Hereّتوزيعأثناءالرقاقيةالسدادةلمستجنب.هنا)المكتبة(حمل
المكتبات.

المكتباتتحميل1الشكل

التسلسلتشغيلعمليةإعداد
NextSeqإلىالدخولسجل1ِّ 550Dxبك.الخاصةالمحليالتشغيلمديربرنامجمروركلمةباستخدام
.(تسلسل)Sequenceحدد،NOSلبرنامجالرئيسيةالشاشةمن2
.(التالي)Nextحددثمالقائمةمنالتشغيلعملياتإحدىحدد3

قبلماوفحصالكاشفخرطوشةوتحميلالمؤقت،التخزينخرطوشةوتحميلالتدفق،خليةتحميلالتالي:بالترتيبالتشغيلعمليةإعدادشاشاتمنسلسلةتفُتح
التشغيل.عملية

بتحميلها.قمثمَّومنالتدفقخليةنظِّفالتدفق،خليةتحميلشاشةتظهرعندما4
tِالرقاقة.حزمةمنالتدفقخليةأزل
tالتدفقخليةوأزلالصدفيالشكلذاتالشفافةالبلاستيكيةالحزمةافتح
tالوبرقليلالمختبرمنديلباستخدامالزجاججففثمالوبر.منوخاليةبالكحولمبللةقماشبقطعةالتدفقلخليةالزجاجيالسطحنظّف
tالأمر.لزمإذاالتنظيف،خطوةكررالتدفق.لخليةالزجاجيالسطحنظافةمنتأكد
tالسابقة.التشغيلعملياتإحدىفيالمستعملةالتدفقخليةأزل
tمنصتها.علىالتدفقخليةوضعالمحاذاةدبابيسفوقالتدفقخليةبمحاذاةقم

.(تحميل)Loadحدد5
الاستشعار.أجهزةوتفُحصالشاشة،علىالتدفقخليةمعرفويظهرتلقائيًا،البابيُغلق

NextSeqلجهازالمؤقتالتخزينخرطوشةبتحميلوقمالمستعملة،الكواشفحاويةلتفريغالبرنامجتوجيهاتاتبع6 550Dxالكاشفخرطوشةبتحميلقموكذلك
NextSeqلجهاز 550Dx.
NextSeqلجهازالكواشفوخراطيشالمؤقتالتخزينخراطيشتحميلعند 550Dx،الراديوموجاتباستخدامالهويةتحديدرقاقاتالبرنامجيقرأ)RFID(

الاستشعار.أجهزةفحصيجريكماالشاشةعلىالكاشفوخرطوشةالمؤقتالتخزينخرطوشةمُعرفّاتوتظهرويُسجِّلها.
تلقائيًا.)للبدءالتهيئةتمتإذاهذايلزم(لا.(البدء)Startحددالتشغيل،قبلماالتلقائيالفحصاكتمالعند7
).Q-scores(الجودةودرجاتالكثافاتذلكفيبماالتقدم،قيدالتشغيللعمليةبصريًاتمثيلًاالشاشةهذهتوُفرّالتشغيل.عمليةبدءعندالتسلسلشاشةتفتح8

النتائج
تسلسل.دورةلكلقاعدة،لكلالجودةدرجةويعُيِّنالأساسيوالاستدعاءللصورةتحليلاًيجُريمتكاملبرنامجعنعبارة)RTA(الفعليالوقتفيالتحليليعُد

NextSeqجهازعلىالمحليالتشغيللمديرالمحُددةالوحدةتبدأالأوّلي،التحليلمنالانتهاءوعند 550Dxالتحليلعملياتتعُدّتلقائياً.الثانويالتحليلإجراء
الجسدي.والمتغيرالجنسيالخطمتغيّرلوحداتمخُصصةهناالمُوضحَّةالثانوي

البياناتموزعّ
الخطوة.هذهفيالجودةقيمفيالنظريتمولاالتشغيل.لعمليةالمحُددةالمؤشربتسلسلاتالمؤشرلقراءةتسلسلكلالبياناتموزعّيقُارن
التالية:الخطواتباستخدامالمؤشرقراءاتتحُددَّ
tَّالتشغيل.لعمليةبهاالمدُرجةالترتيبحسب1منبدءًاالعيناتترُقم
tّالعينات.إحدىإلىتُعيَّنلمالتيللعناقيدمخصصًا0العينةرقميُعد

06ARA|7إصدار1000000030326رقمالمستند2022مايو

NextSeqجهاز 550Dx



tمؤشر.قراءةلكلواحدةتطابقعدمحالةإلىيصلماهناكيكونعندماأوتمامًاالمؤشرتسلسليتطابقعندماالعيناتإحدىإلىالعناقيدتُعيَّن

FASTQملفإنشاء
قراءاتFASTQملفاتتتضمّنالتسلسل.عملياتلتمثيليسُتخدمنصيتنسيقوهو،FASTQبتنسيقالوسيطةالتحليلملفاتالبرنامجينُشئالبيانات،توزيعبعد
الفلتر.منتمرلمالتيالعناقيدوتسُتثنىبها.المرتبطةالجودةودرجاتعينةلكل

والمتغيرالجنسيالخطمتغيروحداتوفي.FASTQملفاسمفيالعينةتلكاسمويضُمنفقط،واحدةلعينةقراءاتعلىFASTQملفاتمنملفكليحتوي
عنوينتج.2القراءةمنأخرىوأربعة1القراءةمنمنهاملفاتأربعةوتكونالنيوكليوتيد،قليلمجَمعلكلالواحدةللعينةFASTQملفاتثمانيةتنُشأالجسدي،

الإدخالبمثابةFASTQملفاتتعُدّالتوالي.علىالجسديوالمتغيرالجنسيالخطلمتغيروذلكالواحدة،للعينةFASTQملف16وملفات8إجماليالإخراجهذا
للمحاذاة.الأوّلي

المحاذاة
البيان.ملففيالمحددةالأمبليكونتسلسلاتمقابلعينةكلمنالعناقيدمحاذاةعلىالخاصالتنسيقذاتووترمانسميثخوارزميةتعملالمحاذاة،خطوةخلال
التسلسلمقارنةمنوبدلاًتسلسل.عمليتيبينالمماثلةالمناطقلتحديدللتسلسلعامةشبهمحاذاةعملياتالخاصالتنسيقذاتووترمانسميثخوارزميةتجري

الممكنة.الأطواللجميعمقاطعووترمانسميثخوارزميةتقُارنالإجمالي،
القراءة.بهذهالصلةذاتالمسبارتسلسلاتمعبهاالخاصةبالمحاذاةيتعلّقفيمامقُترنةنهايةذاتقراءةكلتقييميجري

tالاتجاهمعالمتماشيالمحددالكروموسوميالموقعذيالنيوكليوتيدبقليلالخاصالمعكوسالمتمممقابل1رقمالقراءةتقييميجري)DLSO.(
tالاتجاهعكسالمحددالكروموسوميالموقعذيالنيوكليوتيدقليلمقابل2رقمالقراءةتقييميجري)ULSO.(
tالتسلسل.لهذاالمستهدفالأمبليكونمقابلللقراءةالكاملالطولمحاذاةتتمواحدًا،اختلافًايتجاوزلابماالمسبارتسلسلتطُابقالقراءةبدايةكانتإذا
tالكاملالطولمحاذاةتتمالأساسي)،الإنديلنتيجةالتحولاتأوالتطابقعدم(حالاتاختلافاتثلاثةيتجاوزلابماالمسبارتسلسلتطُابقالقراءةبدايةكانتإذا

التسلسل.لهذاالمستهدفالأمبليكونمقابلللقراءة
tنطاقفيالموجودالإنديلملاحظةتتملاDLSOوULSOالفحص.كيمياءبسبب
عملياتوتكُتبالأمبليكون.لطولوفقاًبالكامل،الأمبليكونأوالاهتماممنطقةعلىالتطابقعدممعدلاتعلىبناءًالمحاذاةنتائجمنالمحاذاةعملياتتصفيةتتم

المتغير.استدعاءفيمستخدمةليستأنهاكمامحاذة""غيربوصفهاالمحاذاةملفاتفيتصفيتهاتمتالتيالمحاذاة

المتغيرّاستدعاء
للجهاز.المعُدةالمكتباتمنالإنديلومتغيراتالمفردةالنيوكليوتيداتلمتغيراتاستدعاءاتلإجراءPiscesالمتغيّراستدعاءأداةتطبيقصمُم

الإضافيةالإخراجوملفاتالتقارير
تنُتجكماالمتغيرات.وعددالتسلسلعمقمثلالمقاييستعرض)txt(*.جدولةبعلاماتمحددبتنسيق وتقاريرPDFبتنسيقتقاريرالمتغيرتحليلوحدةتنُتج

المتغير.استدعاءلتطبيقات)gVCF(الجينوميالمتغيراستدعاءوتنسيقVCFبتنسيقملفاتمثلالإخراجملفاتالوحدات

الجودةفيالتحكمإجراءات
NextSeqبرنامجيقُيمّ 550Dxالإيجابيةالتحكمبعناصرويُوصىالجودة.فيالتحكممقاييسمقابلالأساسيالاستدعاءوحالاتوالعينات،التشغيل،عملياتجميع

يلي:كماالتحكمعناصربتقييمقمتقييمها.يلزمكماالمكتبةإعدادفيوالسلبية
السلبيةالتحكمعناصرقامتإذاالمتوقّعة.النتيجةتنُشئأنيجب—الأخرىالسلبيةالتحكمعناصرأوقالب)دونالتحكم(عناصرالسلبيةالتحكمعناصر•

التلوث.أوالفهرسةلمَشرعاتالصحيحغيرالتسجيلأوالعينة،تتبعفيمحتملخطأوقوعيعنيذلكفإنمتوقّع،هوعمامختلفةنتيجةبإنشاء
خطأوقوعيعنيذلكفإنمتوقّع،هوعمامختلفةنتيجةبإنشاءالإيجابيةالتحكمعناصرقامتإذاالمتوقّعة.النتيجةتنُشئأنيجب—الإيجابيةالتحكمعناصرعينة•

الفهرسة.لمَشرعاتالصحيحغيرالتسجيلأوالعينة،تتبعفيمحتمل

الأداءخصائص
NextSeqلجهازالأداءخصائصوضُعت 550DxمجموعةخلالمنالجسديوالمتغيرالجنسيالخطمتغيروحداتباستخدامTruSeq Custom

Amplicon Kit DxكواشفومجموعةNextSeq 550Dxكاشفمجموعةباستخدامتأكيدهاوتمدورة)300(2الإصدارمنالإخراجعاليةNextSeq
550Dx(حدّالتحليليةوالحساسيةالنووي،الحمضومدخلاتالعينة،وترحيلالعينة،فهرسةالدراساتوتضمنّتدورة).300(2.5الإصدارمنالإخراجعالية
الاستنساخ.وقابليةالطرقومقارنةوالضبط،والدقة،الكشف)،الفراغ/حدّ
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NextSeqكواشفمجموعةباستخدامالتحليليةالدراساتصمُمت 550Dxسابقاًنشأتالتيالأداءمطالباتلتقييمدورة)300(2.5الإصدارمنالإخراجعالية
NextSeqكواشفمجموعةباستخدام 550Dxوإصدار2(إصدارالكواشفلمجموعاتأنالنتائجتُوضّحكمادورة).300(2الإصدارمنالإخراجعالية

TruSeqمجموعةباستخدامللمقارنةقابلاًأداءً)2.5 Custom Amplicon Kit Dx.لمجموعةالداخليةالنشرةراجعTruSeq Custom Amplicon Kit
Dxالمتداخلة.الموادأوالاستخلاصطرقمثلالتحليليةقبلبالعواملالصلةذاتالأداءخصائصعلىللاطلاع

الأداءخصائصفيالمُستخدمةبالحساباتالخاصةالتعريفات
الفحصعنهايبُلغالتيالمرجعيةالطرقإحدىخلالمنكمتغيرّاتالمُصنفَّةالكروموسوميةالمواقعنسبةأساسعلى)PPA(الإيجابيةالنسبةتوافقحسابيتم1

صحيحة.بصورة
tللمتغير)الكروموسوميةالمواقععدد(إجمالي/صحيحة)بصورةالفحصعنهايبُلغالتيللمتغيرالكروموسوميةالمواقع(عدد

المواقععلىيطُلقبينما).TPs(الحقيقيةالإيجابياتاسمالمرجعيةالطريقةمعوالمتوافقةالفحصعنهايبُلغالتيللمتغيرالكروموسوميةالمواقععلىيطُلق
).FNs(الكاذبةالسلبياتاسممختلفةمتغيراستدعاءاتأومرجعيةاستدعاءاتبوصفهاالفحصعنهايبُلغالتيللمتغيرالكروموسومية

الفحصعنهايبُلغالتيالمرجعيةالطرقإحدىخلالمنبريكنوعالمُصنفَّةالكروموسوميةالمواقعنسبةأساسعلى)NPA(السلبيةالنسبةتوافقحسابيتم2
صحيحة.بصورة

tالبري)النوعمنالكروموسوميةالمواقععدد(إجمالي/صحيحة)بصورةالفحصعنهايبُلغالتيالبريالنوعمنالكروموسوميةالمواقع(عدد
علىيطُلقبينما).TNs(الحقيقيةالسلبياتاسمالمرجعيةالطريقةمعوالمتوافقةالفحصعنهايبُلغالتيالبريالنوعمنالكروموسوميةالمواقععلىيطُلق

).FPs(الكاذبةالإيجابياتاسمكمتغيرّاتالفحصعنهايبُلغالتيالبريالنوعمنالكروموسوميةالمواقع
المرجعية.الطريقةإلىبالقياسصحيحةبصورةالفحصعنهايبُلغالتيالكروموسوميةالمواقعنسبةأساسعلى)OPA(الإجماليةالنسبةتوافقحسابيتم3

tبصورةالفحصأوردهاالتيالبريالنوعمنالكروموسوميةالمواقع(عدد+صحيحة)بصورةالفحصعنهاأبلغالتيللمتغيرالكروموسوميةالمواقع((عدد
البري))النوعمنالكروموسوميةالمواقععدد(إجمالي+للمتغير)الكروموسوميةالمواقععدد((إجمالي/صحيحة))

الكروموسومية(المواقعالاستدعاءعدمحالات)OPA(الإجماليةالنسبةوتوافق)NPA(السلبيةالنسبةوتوافق)،PPA(الإيجابيةالنسبةتوافقحساباتتتضمّنلا4
الجودة)مرشحاتمنأكثرأوواحدًاتلبيلاالتيبالمتغيرالخاصةأوالمرجعية

أُجريالتيالمواقععددإجماليعلىمقسومةالفلترمنتمرالتيالكروموسوميةالمواقععددإجماليأساسعلىالجسديالكروموسوميالاستدعاءمعدلحسابيتم5
المرجعية.الطريقةمعالاستدعاءاتتوافقإلىالمقياسهذاينظرلا.YوXالكروموسوماتوتُستثنى؛22إلى1منللكروموسوماتتسلسلها

NextSeqكواشفمجموعةأداء 550Dxدورة)300(2الإصدارمنالإخراجعالية

العينةفهرسة
عديدةعيناتبجمعالفريدةالتسلسلاتتلكتسمحبالعينة.خاصنوويحمضلكلفريدًاتسلسلاًالمكتبة،إعدادأثناءالمضُافةبالعينة،الخاصةالمؤشرمشَرعاتتعُيّن
الحدإنشاءالدراسةهذهمنالغرضوكانوالجسدي.الجنسيالخطسيرعملياتمنلكلٍالعينةفهرسةوتسُتخدمالتسلسل.تشغيلعملياتمنواحدةعمليةداخلمعاً

NextSeqجهازباستخدامواحدةتسلسلتشغيلعمليةفيمعالجتهايمُكنالتيالعيناتعددمن)96(الأقصىوالحد)8(الأدنى 550Dx.عيناتثمانيوخضعت
التسلسلتشغيلعملياتمنعملياتأربعمنالعينةنتائجمقارنةتمتعينة.لكلالفهرسةمشَرعمنمختلفاًمزيجا12ًمعللاختبارالبلاتينيالجينوممنفريدة

.1.0-2016الإصدارمنالبلاتينيةبالجينوماتالجنسيالخطمتغيروحدةباستخدام
عنللاستعلاممصُممتمثيليفحصباستخدامللاختبارالمفهرسةالفريدةالعيناتمكتباتمنمكتبة96خضعتفقدالتشغيل،عملياتمنالأولىللمجموعةوبالنسبة
إجراءعلىالفحصقدرةمنللتحقق23عددهايبلغالتيالبشريةالكروموسوماتجميععبرشريطلكلقاعدة12,588تغطيالتيالجيناتمنمتنوعةمجموعة
مكتباتثمانيتسلسلتمالتشغيل،عملياتمنالثانيةللمجموعةوبالنسبةالمختلفة.الفهرسةمشَرعمجموعاتعبرمحددةلعينةمتسقةبصورةالجينيالنمطاستدعاء
المدعومة.المؤشراتلعددالأدنىالحدّمنللتحققالتسلسلتشغيلعملياتمنتشغيلعمليتيفيفريدبشكلمفهرسةعينات
توافقوكان،100%إلى98.7%منيتراوحالمفردةالنيوكليوتيداتلمتغيرات)PPA(الإيجابيةالنسبةتوافقكان،96المؤشرذاتالتشغيللعملياتبالنسبةأما

.96المؤشرذاتالمجموعاتمنمجموعةلكل100%يبلغ)NPA(السلبيةالنسبةتوافقكانبينما100%يبلغوالحذوفاتللإدخالات)PPA(الإيجابيةالنسبة
وكانوالحذوفات)والإدخالاتالمفردة،النيوكليوتيدات(متغيرات100%تبلغ8الفهرسذاتالتشغيلعملياتلدى)PPA(الإيجابيةالنسبةتوافققيموكانت
.100%يبلغثمانيةالفهرسذاتالثمانيالمجموعاتمنمجموعةلكل)NPA(السلبيةالنسبةتوافق

العينةترحيل
NextSeqجهازيسمح 550Dxمدىلتقييمدراسةأجُريتكماواحدة.تسلسلتشغيلعمليةفيالتحكمعناصرإلىبالإضافةالعيناتمنللعديدالتسلسلبإجراء
الجينومعيناتمناثنيناختبارجرىكماوأخرى).تشغيلعملية(بينالتسلسلتشغيلعملياتوبينالتشغيل)عملية(داخلالتسلسلتشغيلعمليةداخلالعينةترحيل

أمبليكون)150(قاعدة12,588تغطيالتيالمتنوعةالجيناتعنللاستعلامالمصُممالتمثيليالفحصداخلأنثوية،عينةوالأخرىذكوريةعينةإحداهاالبلاتيني،
NextSeqجهازعلىللمكتباتالتسلسلعمليةأجُريتكماالجنسية.كروموسوماتالستةمنكلٌذلكفيبمامختلفاً،كروموسوما23ًعبر 550Dxباستخدام
الأنثوية.العيناتفيYالكروموسومأمبليكونقراءاتتواجدخلالمنالأنثويةالعيناتإلىالذكوريةالعيناتترحيلولُوحظالجنسي.الخطمتغيروحدة
ترحيلباختباريتعلّقوفيمابالعينة.الخاصالبياناتوتوزيعالمؤشرلدورةالأساسيوالاستدعاءالعنقود،إنشاءأثناءالتشغيلعمليةداخلالترحيلعمليةتظهرقد

أربعةإلىبالإضافةوأنثويةذكوريةعيناتتشملمنهاوكلنسخة،46منتتكوّنالتيالمكتبةلمجموعةالتسلسلعمليةأجُريتالتسلسل،تشغيلعمليةداخلالعينة
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NextSeqجهازعلىواحدةمرةقالب،دونالتحكمعناصرمن 550Dx.الأمبليكونتغطيةمقارنةخلالمنالتشغيلعمليةداخلالعينةلترحيلتقييموأجُري
المُلاحظةالمتوسطةالقيمةوكانتالمجمع.فيالذكوريةالنسخجميعفيYللكروموسومالمتوسطةالأمبليكونبتغطيةأنثويةنسخةلكلYبالكروموسومالخاص
.0.084%هيالتشغيلعمليةداخلللترحيل
أجهزةأحدعلىالتواليعلىلهاالتسلسلوإجراءالمكتبةمجمعاتمناثنينتجهيزتمأخرى،إلىتشغيلعمليةمنالعينةبترحيلالخاصالاختبارلإجراء

NextSeq 550Dx.نسخة46الثانيالمجمعوتضمّنقالب.دونالتحكمعناصرمناثنينإلىبالإضافةالأنثويةالعينةمننسخة46الأولالمجمعتضمّنوقد
للمجمعالتسلسلوأجُريالمؤشر.محولاّتمننفسهاالمجموعةالمجمعينكلاواستخدمقالب.دونالتحكمعناصرمناثنينإلىبالإضافةالذكوريةالعينةمن

منالعينةلترحيلالتقييمأجُريكماالأنثوي.للمجمعمتكررةأخرىتسلسلتشغيلعمليةثمالذكوري،للمجمعلاحقةتسلسلتشغيلبعمليةمتبوعاًأولاً،الأنثوي
تشغيلوعمليةالأنثويللمجمعالمتكررةالتشغيلعمليةمنلكلٍالمقابلةالنسخبينYللكروموسومالأمبليكونتغطيةمقارنةخلالمنأخرىإلىتشغيلعملية
.0.0076%هيأخرىإلىتشغيلعمليةمنللترحيلالمُلاحظةالمتوسطةالقيمةوكانتالذكوري.المجمع

النوويالحمضإدخال

الجنسي)(الخطالدمعينة
TruSeqمجموعةمكتبةلإعدادالدمبعينةالخاصالنوويالحمضإدخالنطاقإنشاءتم Custom Amplicon Kit Dxالخطمتغيروحدةعملسيرباستخدام

NextSeqلجهازالجنسي 550Dx.جانبإلىالبلاتينيالجينوممنعينة13باستخدامتسلسليتخفيفدراسةإجراءخلالمنللتقييمالنطاقهذاخضعكما
أجهزةمناثنينعلىالمكتبةتسلسلوأجُريمختلفاً.كروموسوما23ًعبرقاعدة12,588تغُطيالتيالمتنوعةالجيناتعنللاستعلاممصُممتمثيليفحص

NextSeq 550DxكواشفمجموعةمنواحدةدفعةباستخدامNextSeq 550Dxدورة).300(2الإصدارمنالإخراجعالية
100ونانوجرام،250(نانوجرام12إلىنانوجرام250منتتراوحالنوويللحمضإدخالمستوياتخمسةعندبنسختينللاختبارعيناتخمسخضعتوقدهذا

النوويالحمضإدخالمستوياتمنمستوىكلعندواحدةبنسخةللاختبارعيناتثمانيخضعتكمانانوجرام).12ونانوجرام25ونانوجرام،50ونانوجرام،
مستوىلكلالنتائجتحديدتمكما.1.0-2016الإصدارمنالبلاتينيةبالجينوماتللمقارنةبالعينةالخاصةالجينيةالأنماطخضعتالدقة،تحديدأجلومنالخمسة.
النسبةتوافقوستجد؛1الجدول: فيمعروضاًوالحذوفات)والإدخالاتالمفردة،النيوكليوتيد(متغيراتمتغيّرنوعلكل)PPA(الإيجابيةالنسبةتوافقستجدإدخال.
TruSeqلمجموعةبهالموصىالنوويالحمضإدخاليعُدّنفسه.الدقةبمستوىتتمتعالإدخالمستوياتجميعإنكما.2الجدول: فيمعروضاً)NPA(السلبية

Custom Amplicon Kit Dxالأداء.خصائصلتلبيةوالأقصىالأدنىالحدّيوفّرمانانوجرام100ونانوجرام25جانبإلىنانوجرام50هو

النوويالحمضإدخال
(نانوجرام)

المتغيراتالمتغيرنوع
المتوقعة

الإيجابيات
الحقيقية

السلبيات
الكاذبة

استدعاءعدمحالات
المتغيّر

الإيجابيةالنسبةتوافق
(%)

المفردالنيوكليوتيدمتغير12
)SNV(

2412238131098.7

2524048099.7

5024039099.6

100241200100

250241200100

80878432199.6الإدخال12

2578152299.4

5078622099.8

100786022100

250786022100

758732121498.4الحذوفات12

2573771499.1

5074221499.7

100744014100

250744014100

المتغيرنوعحسبالنوويبالحمضخاصإدخاللكل)PPA(الإيجابيةالنسبةنتائج توافق1الجدول: 
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(%)السلبيةالنسبةتوافقالمرجعيةالاستدعاءعدمحالاتالكاذبةالإيجابياتالحقيقيةالسلبيات(نانوجرام)النوويالحمضإدخال

12430940426<99.9

25430936034100

50430936232<99.9

100430942028100

250430942028100

النوويبالحمضخاصإدخال) لكلNPA(السلبيةالنسبةتوافق2الجدول: 

(الجسدية)FFPEبالفورمالينوالمثبتةبالبارافينالمُدمجةالعينات
TruSeqمجموعةمكتبةلإعداد)FFPE(بالفورمالينوالمثبتةبالبارافينالمدُمجةبالعيناتالخاصالنوويالحمضإدخالنطاقإنشاءتم Custom Amplicon

Kit DxلجهازالجسديالمتغيروحدةعملسيرباستخدامNextSeq 550Dx.تخفيفدراسةإجراءخلالمنللتقييمالنوويالحمضإدخالنطاقخضعكما
23عبرقاعدة12,588تغُطيالتيالمتنوعةالجيناتعنللاستعلاممصُممتمثيليفحصجانبإلىالبلاتينيالجينوممنعيناتثلاثباستخدامتسلسلي

الحمضباستخراجمتبوعةالبارافينفيودمجهابالفورمالينGM12877وGM12878البلاتينيالجينومذاتالخليةخطوطتثبيتتموقدمختلفاً.كروموسوماً
10ومفرد،نيوكليوتيدمتغير55(متغيرًا81لـ)VAFs(المتغيرأليلتردداتأصبحتبحيثGM12877باستخدامGM12878الخليةخطتخفيفوتمالنووي.
أليلترددإلىتصلأعلىمتغيرتكراراتمعمتغيرًا91عينةلكلكانذلك،إلىبالإضافة.0.10أو0.05أو،0.025منتقتربالحذوفات)من16وإدخالات
،3.6و،2.1يبلغ)dCq(لدلتاالكميةالدورةمتوسطمعالخمسةالنوويالحمضإدخالمستوياتعندنسختينخلالمنالعيناتمعالجةتمتكما.1.0متغير

TruSeqلـ)FFPE(بالفورمالينوالمثبتةبالبارافينالمدُمجةبالعينةالخاصةالجودةفيالتحكممجموعةقياساتوفق7.8و6.0و،4.6و Custom
Amplicon Dx.أجهزةمناثنينعلىمكتبةكلتسلسلأجُريوقدNextSeq 550DxكواشفمجموعةمندفعتينباستخدامNextSeq 550Dxعالية

ستجدإذ.1.0-2016الإصدارمنالبلاتينيةبالجينوماتللمقارنةبالعينةالخاصةالمتغيراستدعاءاتخضعتالدقة،ولتحديددورة).300(2الإصدارمنالإخراج
السلبيةالنسبةتوافقوستجد؛3الجدول: فيمعروضاًوالحذوفات)والإدخالاتالمفردة،النيوكليوتيد(متغيراتمتغيّرنوعلكل)PPA(الإيجابيةالنسبةتوافق

)NPA(ًالمتغيرأليلترددعندللمتغيراتبهالموصىالنوويالحمضإدخاليعُدّ.4الجدول: فيمعروضا)VAF) لدلتاالكميةالدورةمتوسطهوأعلىأو0.05
)dCq) ≤ الأداء.خصائصلتلبيةأدنىحدًايوفّرما4.6جانبإلى4

الدورةمتوسط
لدلتاالكمية
)dCq(

المتغيراتالمتغيرنوع
المتوقعة

عدمحالات
الاستدعاء
المتوقعة

المستهدفللتخفيفالمتغيرأليلتردد

0.0250.050.10

عدمحالات
استدعاء
المتغيّر

النسبةتوافق
الإيجابية
(%)

عدمحالات
استدعاء
المتغيّر

النسبةتوافق
الإيجابية
(%)

عدمحالات
استدعاء
المتغيّر

النسبةتوافق
الإيجابية
(%)

متغير2.1
النيوكليوتيد

)SNV(المفرد

19610001000100تنطبق.لا808

3.625099.341000100

4.625194.65199.25100

6.025765.321391.4100100

7.825469.318590.7100100

26486696.581008100الإدخال2.1

3.66297.081008100

4.64896.3211008100

6.04080.44798.22495.8

7.85787.05696.231100

30416581001610016100الحذوفات2.1

3.6801001610016100

4.66595.42810016100

6.07874.810594.036100

7.87675.07995.15798.8

المتغيرنوعحسبالنوويبالحمضخاصإدخاللكل)PPA(الإيجابيةالنسبةتوافقنتائج3الجدول: 
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الكميةالدورةمتوسط
)dCq(لدلتا

البريالنوع
المتوقع

المستهدفللتخفيفالمتغيرأليلتردد

0.0250.050.10

عدمحالات
المرجعيةالاستدعاء

النسبةتوافق
(%)السلبية

عدمحالات
المرجعيةالاستدعاء

النسبةتوافق
(%)السلبية

عدمحالات
المرجعيةالاستدعاء

النسبةتوافق
(%)السلبية

2.193688344100260100324100

3.6400100332100380100

4.613081001336100784100

6.03900<99.93296<99.92996100

7.83020<99.92880<99.92448<99.9

النوويبالحمضخاصإدخاللكل)NPA(السلبيةالنسبةتوافق4الجدول: 

])LoD[الكشفوحد]LoB[الفراغ(حدالتحليليةالحساسية
NextSeqجهازعلىالجسديالمتغيربوحدةالخاص)LoD(الكشفوحد)LoB(الفراغحدلتقييمالدراسةهذهأجُريت 550Dx.باستخدامذلكأجُريوقد
البلاتينيالجينومذاتالخليةخطوطتثبيتتموقدمختلفاً.كروموسوما23ًعبرقاعدة12,588تغُطيالتيالمتنوعةالجيناتعنللاستعلاممصُممتمثيليفحص

GM12878وGM12877الخليةخطتخفيفتمالنووي.الحمضباستخراجمتبوعةالبارافينفيودمجهابالفورمالينGM12878باستخدامGM12877
GM12877منكلوخضعت.0.02±0.05الحذوفات)من14وإدخالات7ومفرد،نيوكليوتيدمتغير53(متغيرًا74لـالمتغيرتردداتأصبحتبحيث

كواشفمجموعةدفعاتمناثنينبينالتبديلمعواحد،جهازباستخداممتتاليةتشغيلأيامستةمدارعلىللاختبار)GM12878-D(المخُففتينGM12878و
NextSeq 550Dxفيمتغيرلكلمستنسخا60ًالاختبارهذاعنونتجالتسلسل.تشغيلعملياتمنستٍلإجماليدورة)،300(2الإصدارمنالإخراجعالية

GM12878-Dفيالبريالنوعمنمقابلنظيرلكلمستنسخا72ًوGM12877،الفراغحدحسابتمالكواشف.مندفعةلكلوذلك)LoB(الكشفوحد
)LoD(إرشاداتفيالمُوضّحالكلاسيكيالنهجباستخدامEP17-A2والمخبريةالسريريةالمعاييرلمعهد)CLSI(حسابتمكماالمعَلمي.غيرالخيارباستخدام
متغيّرلنوعالمتغيرتكراراتتجميعخلالمنمنفصلةبصورةوالحذوفاتوالإدخالاتالمفردة،النيوكليوتيدلمتغيرات)LoD(الكشفوحد)LoB(الفراغحد

.0.05كـالثانيالنوعمنالخطأتحديدوتم،0.01كـالأولالنوعمنالخطأتحديدتممحُدد.
متغيرنوعلكلكاشفدفعةلكل99الـالمرتبةموقعحسابوتمالأعلى،إلىالأدنىمنالمجُمعةالمتغيرتكراراتفرزتم)،LoB(الفراغلحدوبالنسبة

(VAF(المتغيّرأليللترددالفعاّل)الفراغ(حدثابتاًحدًاالجسديالمتغيروحدةتستخدم).5الجدول: ( الفراغحدساعدللمتغيرات.النوعيالكشفلتحديد0.026
)LoB(0.01عنيزيدلالماالأولالنوعمنخطأعنهنتجالثابتالحدهذاأنمنالتحققفيالمحسوب.

(LoB(الفراغحدكاشفدفعةالملاحظاتإجماليالمتغيرنوع (LoB(الفراغحدكاشفدفعة(%)1 2(%)

SNV(38160.770.77(المفردالنيوكليوتيدمتغير

5040.560.56الإدخال

10081.201.20الحذوفات

الفراغحد5الجدول: 
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.6الجدول: 0.026البالغالثابتالحدأدنىيقعمتغيرنوعلكلوذلككاشف،دفعةلكلالفرديةالطفرةلتكرارالمئويةالنسبةحسابتم)،LoD(الكشفلحدبالنسبة
).6الجدول: (الكشفحدبوصفهالمدمجةالمتغيرتكراراتمتوسطحسابتم)،0.05(5%بنسبةالثانيالنوعذيالخطأمنأقلكانتالمئويةالنسبلأننظرًا
5.12%والمفردة،النيوكليوتيدلمتغيرات4.97%بنسبة–الكواشفلدفعتيالمحسوبتينالقيمتينبينمنالكبرىالقيمةهومتغيرنوعلكلالكشفحداعتباروتم

للحذوفات.5.26%وللإدخالات

دفعة
الكاشف

إجماليالمتغيرنوع
الملاحظات

المتغيرأليلترددقياساتعدد
)VAF(
>2.6%

المتغيرأليلترددلقياساتالمئويةالنسبة
)VAF(
>2.6%

الكشفحد
(%)

المفردالنيوكليوتيدمتغير1
)SNV(

3180531.74.94

42061.45.08الإدخال

84070.85.22الحذوفات

المفردالنيوكليوتيدمتغير2
)SNV(

3180511.64.97

42051.25.12الإدخال

84070.805.26الحذوفات

الكشفحد6الجدول: 

الدقة

الجنسيالخط
NextSeqجهازعلىالجنسيالخطمتغيرلوحدةالمتغيّراستدعاءدقةلتقييمالتاليةالدراسةأجُريت 550DxكواشفمجموعةباستخدامNextSeq 550Dx
متنوعةمجموعةعنللاستعلاممصُممتمثيليفحصباستخدامللاختبارالبلاتينيالجينوممنفريدةعينة13وخضعتدورة).300(2الإصدارمنالإخراجعالية
منوثلاثةتسلسل،أجهزةثلاثباستخدامإجمالاًتشغيلعملياتتسعأجُريتمختلفاً.كروموسوما23ًعبرأمبليكون)150(قاعدة12,588تغُطيالتيالجيناتمن

بالطريقةالنتائجمقارنةخلالمنوالحذوفاتوالإدخالاتالمفردة،النيوكليوتيداتلمتغيراتالدقةتحديدتمأيام.خمسةمدارعلىمشُغلينوثلاثةالكواشفدفعات
لمماالمرجعيةالطريقةهذهعلىبناءًالمؤكدةالجينوميةالمناطقتحديدوتم.1.0-2016الإصدارمنالبلاتينيةللجينوماتالواضحةالسماتذاتالمركبةالمرجعية

ذلك.خلافيحُدد

3التشغيلعمليةحسبالنتائج2الملاحظةحسبالنتائج1الملاحظاتإجماليالمعايير

99.9>81998.7المفردةالنيوكليوتيداتلمتغيرات)PPA(الإيجابيةالنسبةتوافق

81995.098.9للإدخالات)PPA(الإيجابيةالنسبةتوافق

819100100للحذوفات)PPA(الإيجابيةالنسبةتوافق

NPA(819100100(السلبيةالنسبةتوافق

OPA(819<99.9<99.9(الإجماليةالنسبةتوافق

الجنسيالخطتوافقملخص7الجدول: 

.819=)9(التشغيلعملياتعددx)91(تشغيلعمليةلكلالعيناتعددأساسعلىالحسابتم1
.9عددهايبلغالتيالتشغيلعملياتعبرالعينةنسخةحسبملاحظتهاتمتقيمةأقل2
إجمالية.بصورةتشغيلعمليةكلمنالبياناتتحليلعندقيمةأقل3

منالبلاتينيةبالجينوماتالمتغيرنتائجمقارنةتتمحيثالواحدة،العينةأساسعلىوالسلبيةالإيجابيةالنسبةتوافقمعالمقُدمّةالدراسةبياناتعلى8الجدول: يحتوي
لأنونظرًاوالحذوفات)والإدخالاتالمفردة،النيوكليوتيد(متغيراتالثلاثةالمتغيرأنواعوتدُمج).PPA(الإيجابيةالنسبةتوافقلحسابات1.0-2016الإصدار
ببنيةللمقارنةبالمتغيراتصلةلهاليستالتيالقاعدةنتائجتخضعوالإدخالات/الحذوفات،المفردةالنيوكليوتيدلمتغيراتسوىالنتائجتقُدمّلاالمرجعيةالطريقة
).NPA(السلبيةالنسبةتوافقلحساباتوذلك،hg19البشريالمرجعيللجينومالتسلسل
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العينة
متوسط
معدل

الاستدعاء

المتغيرات
1المتوقعة

الإيجابيات
الحقيقية

السلبيات
الكاذبة

عدمحالات
استدعاء
المتغيّر

السلبيات
الحقيقية

الإيجابيات
الكاذبة

النسبةتوافق
الإيجابية

)PPA(

النسبةتوافق
السلبية

)NPA(

النسبةتوافق
الإجمالية

)OPA(

NA12877<99.947884788007567620100100100

NA12878<99.98505837911257514640<99.9100<99.9

NA12879<99.960485985558757701099.9100<99.9

NA12880<99.9699369300637576380100100100

NA12881<99.9787578113617516530<99.9100<99.9

NA12882<99.96300617431237548030<99.9100<99.9

NA12883<99.9711970560637519050100100100

NA12884<99.971827119657754146099.9100<99.9

NA12885<99.97686756021247541730<99.9100<99.9

NA12886<99.972457182756752469099.9100<99.9

NA12887<99.971197119007506450100100100

NA12888<99.968046804007560650100100100

NA12893<99.9743473711627500150<99.9100<99.9

عينةلكلالجنسيالخطتوافق8الجدول: 

تشغيل.عمليات9عبرالعينةنسخجميعفيالمتغيراتعددإجمالي1

تقييمتمالواضحة.السماتذاتالمركبةالمرجعيةبالطريقةالمتغيرنتائجمقارنةتتمحيثعينة،كلأساسعلىالمقُدمّةالدراسةبياناتعلى9الجدول: يحتوي
المرجعية.المواقعوتسُتثنىمنفصل.بشكلٍ–والحذوفاتوالإدخالاتالمفردة،النيوكليوتيداتمتغيرات–متغيّرنوعلكلالكشف

الحذوفاتالإدخالاتالمفردةالنيوكليوتيداتمتغيرات

>الإيجابيات>المتوقّع>عينة
الحقيقية

>السلبيات
>الإيجابيات>المتوقّعالكاذبة

الحقيقية
>السلبيات

الإيجابياتالمتوقّعالكاذبة
الحقيقية

السلبيات
الكاذبة

NA12877233123310132313230113411340

NA12878573357330126011971151214490

NA12879359135910132312605113411340

NA12880422142210151215120126011970

NA12881491449131151214492144914490

NA12882371737170138613233119711340

NA12883428442840144914490138613230

NA12884428442840157515126132313230

NA12885472547250157515122138613230

NA12886434743470144913867144914490

NA12887428442840132313230151215120

NA12888415841580144914490119711970

NA12893459945990138613231144914490

المتغيرّنوعحسبعينةلكلالجنسيالخطتوافق9الجدول: 

يتراوحإنديلا71ًإجماليهناكوكان.10الجدول: فيإجماليملخصيردِ(الإنديل).الصغيرةوالحذوفاتالإدخالاتلاستدعاءأيضاًللتحليلالعيناتخضعت
للحذوفات.قاعدياًزوجا25ًحتىواحدقاعديزوجومنللإدخالاتقاعدياًزوجا24ًحتىواحدقاعديزوجمنحجمها
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)PPA(الإيجابيةالنسبةتوافقالمتغيّراستدعاءعدمحالاتالكاذبةالسلبياتالحقيقيةالإيجابياتالمتوقعةالمتغيراتالمتغيرنوع

18522180182747799.9الإدخال

17388170730315100الحذوفات

الجنسيالخطإنديلكشفملخص10الجدول: 
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تكراراتمنمجموعةكذلكالأمبليكوناتلدىوكان.0.87إلى0.19منيتراوحبالأمبليكونالخاصGCمحتوىوكانالمتنوعّ.الجينوميالمحتوىلتغطيةومخُصصاًأمبليكون150يشملالتمثيليالفحصكان
تتكونالصحيحة.الاستدعاءاتنسبةعلىالجينوميالمحتوىتأثيرلتحديد)11الجدول: (أمبليكونكلأساسعلىالبياناتتجميعتمالنيوكليوتيد.وثلاثيالنيوكليوتيد،وثنائيالمتعدد)،TوالمتعددA(مثل،المفردةالنيوكليوتيد

الاستدعاء.عدمحالاتأوصحيحةغيراستدعاءاتإماهناكانتحالفي100%منأقلأنهاكماالمرجعيةوالاستدعاءاتالمتغيراستدعاءاتمنالصحيحةالاستدعاءاتنسبة

الأمبليكوننهايةالأمبليكونبدايةالكروموسومالأمبليكون
حجم
الجزء
المُحللَّ

فيالقواعد
محتوىللأمبليكونالجينوميالمحتوىالمؤكّدةالمناطق

GC
الاستدعاءات

الصحيحة
الاستدعاءات

الصحيحةغير
عدمحالات

الاستدعاء

نسبة
الاستدعاءات

الصحيحة

0.227616700100الإنديل1136450499364505919393

211094651221094652007979A5(المتعدد،(وCالمتعدد)0.386470100100والإنديل)،5

0.47452900100الإنديل312183538672183539579191

0.497534800100الإنديل412239066572239067489292

512285266022285266828181G0.696633900100)5(المتعدد

612363720392363721087070T0.395733000100الإنديل)،10(المتعدد

712478120412478121288888Aو)،5(المتعددCT(3)،وTAA(3)،
والإنديل

0.277207200100

0.287371000100الإنديل8255862774558628639090

0.386552000100الإنديل9287003930870040098080

0.656633900100متوفرغير1021770167211770168058581

1121866257271866258017575A0.356142500100)8(المتعدد

1221903235041903235918888T0.427207200100)5(المتعدد

1322007967402007968268787T0.317125300100والإنديل)،5(المتعدد

1422122450492122451399191T5(المتعدد،(وAالمتعدد)0.37452900100والإنديل)،6

0.437616700100الإنديل1522281470522281471449393

1622350163502350164227373T0.425978700100والإنديل)،5(المتعدد

173446622944663219393AT(3)،0.27748230134498.2الإنديل

0.436797700100متوفرغير18346620561466206438383

19349851331498514007070CT(3)،0.495733000100والإنديل

2031897131611897132488888A5(المتعدد،(وTالمتعدد)و)،5A
TG(3)و)،9(المتعدد

0.417207200100

0.576054306399.9الإنديل2131901060301901061047574

224223366722337447878A0.266388200100)6(المتعدد

الجنسيللخطالأمبليكونمستوىعلىالدقة11الجدول: 
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الأمبليكوننهايةالأمبليكونبدايةالكروموسومالأمبليكون
حجم
الجزء
المُحللَّ

فيالقواعد
محتوىللأمبليكونالجينوميالمحتوىالمؤكّدةالمناطق

GC
الاستدعاءات

الصحيحة
الاستدعاءات

الصحيحةغير
عدمحالات

الاستدعاء

نسبة
الاستدعاءات

الصحيحة

234778054177806379797G6(المتعدد،(وTالمتعدد)و)،5A
)5(المتعدد

0.427944300100

0.296388200100متوفرغير24415688604156886817878

25456236521562365866662A0.365077800100والإنديل)،5(المتعدد

2641028392441028393147169A0.465651100100)5(المتعدد

2741644467431644468046262A0.275077800100والإنديل)،7(المتعدد

0.786142500100متوفرغير285188208118821587875

29514769061147691448484GT(3)،وCCA(3)0.626879600100

0.395241600100متوفرغير30541069808410698716464

31574077114740771968383A0.36797700100والإنديل)،6(المتعدد

3251474753431474754096767T0.375487300100)5(المتعدد

3351493237311493238219191CT(4)،وAG(3)0.557452900100

0.436142500100الإنديل3451556622131556622877575

35663187136318814102102G0.688353800100)6(المتعدد

0.637534800100الإنديل36624949983249500749292

376310849003108499910094GCT(5)،0.6176608037899.5والإنديل

38632147987321480849898Tو)،5(المتعددTCT(3)،وCTT(3)0.558026200100

0.537780500100الإنديل39632986864329869589595

40633408498334085838686C0.77043400100)6(المتعدد

41641647401416474959594G0.617698600100والإنديل)،5(المتعدد

4261124358651124359559191A0.447452900100)5(المتعدد

0.445978700100متوفرغير43722202076222021487373

0.357207200100الإنديل44766276100662761878888

45777365735773658218787Aو)،7(المتعددAG(4)0.267125300100

0.386961500100الإنديل4671109399461109400308585

4771285334681285335579090G0.627371000100والإنديل)،5(المتعدد

4871495038751495039659191G6(المتعدد،(وCالمتعدد)0.717452900100والإنديل)،6
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الأمبليكوننهايةالأمبليكونبدايةالكروموسومالأمبليكون
حجم
الجزء
المُحللَّ

فيالقواعد
محتوىللأمبليكونالجينوميالمحتوىالمؤكّدةالمناطق

GC
الاستدعاءات

الصحيحة
الاستدعاءات

الصحيحةغير
عدمحالات

الاستدعاء

نسبة
الاستدعاءات

الصحيحة

0.315405400100متوفرغير4971544045191544045998166

0.357616700100الإنديل5071564765071564765999393

0.426797700100متوفرغير518181731218173948383

52824811020248111099089Gو)،7(المتعددCTC(4)،0.6172171072099.0والإنديل

0.35487300100الإنديل53876518625765186916767

5491030549091030550069898G0.678026200100)6(المتعدد

0.325323500100الإنديل5591055861501055862146565

0.497862400100متوفرغير5691076208231076209189696

5791237691491237692318383AT(3)0.376797700100

5891389953451389954419797C0.687944300100والإنديل)،6(المتعدد

5910598712059871987978G0.476388200100والإنديل)،5(المتعدد

601011784629117847269891GC(3)0.877452900100

611027317777273178557979T0.36470100100)5(المتعدد

621033018351330184409090A5(المتعدد،(وTالمتعدد)0.27371000100)5

0.357780500100الإنديل631045084159450842539595

641055892599558926878988AC(11)،0.4271747032599.5والإنديل

0.496552000100متوفرغير65101016112501016113298080

0.516633900100متوفرغير66101183513731183514538181

0.457862400100متوفرغير6711815981681599129796

0.465733000100الإنديل681130177648301777177070

0.658190000100متوفرغير69114747034547470444100100

0.375077800100الإنديل701159837679598377406262

0.598353800100متوفرغير71116441885664418957102102

721193529612935296847373A0.45978700100)5(المتعدد

0.426961500100متوفرغير73111013470521013471368585

74111024773361024774269191G0.557452900100)6(المتعدد

0.536961500100الإنديل75111184062851184063698585
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الأمبليكوننهايةالأمبليكونبدايةالكروموسومالأمبليكون
حجم
الجزء
المُحللَّ

فيالقواعد
محتوىللأمبليكونالجينوميالمحتوىالمؤكّدةالمناطق

GC
الاستدعاءات

الصحيحة
الاستدعاءات

الصحيحةغير
عدمحالات

الاستدعاء

نسبة
الاستدعاءات

الصحيحة

76111203578011203578858585Aو)،5(المتعددCA(3)،0.346961500100والإنديل

77111257693131257693978585GA(3)0.526961500100

7812283477028348538484C0.526879600100والإنديل)،5(المتعدد

791226811004268110969393Aو)،7(المتعددAC(4)0.337616700100

0.496633900100متوفرغير801230881766308818468181

811288474105884741757171A0.355814900100)6(المتعدد

82121209668721209669669595G0.687780500100)5(المتعدد

0.525978700100متوفرغير831324167504241675767373

841325816961258170498988A5(المتعدد،(وTالمتعدد)و)،7A
والإنديل)،7(المتعدد

0.227207200100

0.497289100100الإنديل851344880112448802008989

0.396306300100الإنديل861377665218776652947777

871431619327316193936767GA(3)،TA(3)0.395487300100

0.256797700100متوفرغير881439517884395179668383

891446958962469590347372T0.1958642032699.4والإنديل)،5(المتعدد

0.386633900100الإنديل901458050030580501108181

0.357452900100الإنديل911482390559823906499191

921492549544925496096666A0.415405400100)5(المتعدد

0.627698600100الإنديل93141028084961028085899494

941543170751431708489896C0.457862400100)5(المتعدد

0.255569200100الإنديل951563446149634462166868

961577879807778799019593G0.687616700100والإنديل)،5(المتعدد

971581625334816254289595T0.437780500100)6(المتعدد

0.655814900100الإنديل981585438263854383347271

0.367452900100متوفرغير991589817413898175039191

0.565733000100الإنديل1001589864274898643437070

0.275159700100متوفرغير10116189491018949726363
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الأمبليكوننهايةالأمبليكونبدايةالكروموسومالأمبليكون
حجم
الجزء
المُحللَّ

فيالقواعد
محتوىللأمبليكونالجينوميالمحتوىالمؤكّدةالمناطق

GC
الاستدعاءات

الصحيحة
الاستدعاءات

الصحيحةغير
عدمحالات

الاستدعاء

نسبة
الاستدعاءات

الصحيحة

1021628997904289979989595C0.677780500100)5(المتعدد

1031653682908536829948787TA(3)0.417125300100

104165795440657954509104104C0.678517600100)5(المتعدد

1051685706375857064659191T0.377452900100والإنديل)،5(المتعدد

10617356392035640088989GC(3)0.647289100100

10717359419135942778787C0.677124706100والإنديل)،5(المتعدد

0.467452900100الإنديل10817397009039701809191

0.267616700100الإنديل1091716084945160850379393

1101733998759339988499189T0.547289100100)5(المتعدد

1111739589691395897748482A(والإنديل)،13(المتعددx2(0.29663432778898.8

1121741244394412444849191A0.347452900100)5(المتعدد

1131745438866454389579292Aو)،7(المتعددAT(3)،وAT(4)،
والإنديل،AT(4)و

0.267534800100

0.4164413028899.6الإنديل1141761502432615025107979

1151764023582640236678686T0.227043400100)7(المتعدد

1161772308237723083208484GAG(3)0.626879600100

11718261645626165226767GA(3)0.315487300100

0.377452900100متوفرغير11818698047869805689191

11918988802698880946969Aو)،6(المتعددTG(3)0.435651100100

1201838836999388370737575A0.376142500100والإنديل)،5(المتعدد

1211847405382474054628181CTC(3)،0.476633900100والإنديل

1221854815665548157498585CT(3)،0.456961500100والإنديل

0.485323500100متوفرغير1231859773996597740606565

0.598108100100متوفرغير124196251436252419999

0.686060510100متوفرغير1251918121418181214917474

0.645733000100متوفرغير1261918186574181866437070

0.617698600100متوفرغير127207460567461499494
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الأمبليكوننهايةالأمبليكونبدايةالكروموسومالأمبليكون
حجم
الجزء
المُحللَّ

فيالقواعد
محتوىللأمبليكونالجينوميالمحتوىالمؤكّدةالمناطق

GC
الاستدعاءات

الصحيحة
الاستدعاءات

الصحيحةغير
عدمحالات

الاستدعاء

نسبة
الاستدعاءات

الصحيحة

1282010633195106332768282AC(3)0.596715800100

1292017705633177057087676CT(3)0.586224400100

1302021766821217668907070GT(3)،TG(4)،0.465733000100والإنديل

0.638271900100الإنديل131202527842125278521101101

0.365487300100الإنديل1322050897302508973686767

1332062331904623319949188G0.737207200100)6(المتعدد

0.577125300100الإنديل1342062690860626909468787

0.355405400100الإنديل1352130300823303008886666

1362133694176336942739898Tو)،6(المتعددCA(3)0.548026200100

1372136710706367107928787GT(3)،0.397125300100والإنديل

1382146644924466449926969Aو)،6(المتعددAG(3)،0.325643907299.9والإنديل

1392146705575467056649090T5(المتعدد،(وAالمتعدد)0.57371000100)6

0.638190000100الإنديل140222575077425750873100100

0.687944300100متوفرغير1412232439233324393299797

0.467944300100الإنديل1422237409844374099409797

0.68108100100متوفرغير1432237637596376376949999

0.667534800100الإنديل1442247081347470814389292

145X15870424158704926969T0.265651100100)5(المتعدد

146X1352885431352886116969C0.625651100100)5(المتعدد

147X13529077713529084771710.525814900100متوفرغير

148Y26553972655461650متوفرغير0.55000متوفرغير

149Y26555192655609910متوفرغير0.48000متوفرغير

150Y26556092655679710Aمتوفرغير0.37000)5(المتعدد
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والتكنولوجياللمعاييرالوطنيالمعهدحددهالذيالنحوعلى،NA12878لـكبيرةبدرجةالمؤكدالجينيبالنمطللمقارنةNA12878للعينةالتسلسلنتائجخضعت
)NIST(الإصدار)جزئيتداخليوجدوكانكبيرة،بدرجةالمؤكدةالجينوميةالمناطقداخلأمبليكون،150أصلمنبالكامل،أمبليكون92احتواءوتم).2.19

من10,000ظهورإلىالنتيجةهذهوأدت).NIST(والتكنولوجياللمعاييرالوطنيالمعهدتسلسلفيأمبليكون17فيتداخلأيهناكيكنولمأمبليكون،41في
.hg19البشريالمرجعيللجينومالتسلسلببنيةللمقارنةبالمتغيراتصلةلهاليستالتيالأساسيةالاستدعاءاتخضعتللمقارنة.خضعتنسخةلكلالإحداثيات

.12الجدول: فيالدقةنتائجتظهر

عددالعينة
الأمبليكون

معدلمتوسط
الاستدعاء

الإيجابيات
الحقيقية

السلبيات
الكاذبة

السلبيات
الحقيقية

الإيجابيات
الكاذبة

النسبةتوافق
)PPA(الإيجابية

السلبيةالنسبةتوافق
)NPA(

النسبةتوافق
)OPA(الإجمالية

NA12878133<99.9655216104700<99.9100<99.9

)NIST(والتكنولوجياللمعاييرالوطنيالمعهدبياناتقاعدةداخلNA12878لعينةالجنسيالخطتوافق12الجدول: 

NextSeqلجهازيمُكنتشغيل،عملياتالتسعذاتتلكالجنسيالخطدراسةقدمتهاالتيالبياناتعلىبناءً 550Dxيلي:لمامتسقةبصورةالتسلسلإجراء
tمحتوىGC ≥ صحيحةبصورةاستدعاؤهتمالذيGCمحتوىإلىبالإضافةلهاالتسلسلأُجريأمبليكون819فياستدعاؤهاتمالتيالقواعد(جميع%19

)0.6%بنسبةاستدعاءعدمحالاتمعدلمع19%بنسبة
tمحتوىGC ≤ صحيحةبصورةاستدعاؤهتمالذيGCمحتوىإلىبالإضافةلهاالتسلسلأُجريأمبليكون819فياستدعاؤهاتمالتيالقواعد(جميع%87

استدعاء)عدمحالاتأيوجودعدممع87%بنسبة
tأطوالAتكرارعلىتحتويوالتيلهاالتسلسلأُجريأمبليكون819فياستدعاؤهاتمالتيالقواعد(جميع9≤المتعددAتمنيوكليوتيداتلتسعةالمتعدد

استدعاء)عدمحالاتأيوجودعدممعصحيحةبصورةاستدعاؤها
tأطوالTتكرارعلىتحتويوالتيلهاالتسلسلأُجريأمبليكون819فياستدعاؤهاتمالتيالقواعد(جميع10≤المتعددTتمنيوكليوتيداتلعشرةالمتعدد

استدعاء)عدمحالاتأيوجودعدممعصحيحةبصورةاستدعاؤها
tأطوالGتكراروتتضمّنلهاالتسلسلأُجريأمبليكون819فياستدعاؤهاتمالتيالقواعد(جميع7≤المتعددGاستدعاؤهاتمنيوكليوتيداتلسبعةالمتعدد

)1.0%بنسبةاستدعاءعدمحالاتمعدلمعصحيحةبصورة
tأطوالCتكرارعلىتحتويوالتيلهاالتسلسلأُجريأمبليكون2457فياستدعاؤهاتمالتيالقواعد(جميع6≤المتعددCتمنيوكليوتيداتلستةالمتعدد

استدعاء)عدمحالاتأيوجودعدممعصحيحةبصورةاستدعاؤها
tثنائيتكراراتمنضعفًا11وتتضمّنلها،التسلسلأُجريأمبليكون819فياستدعاؤهاتمالتيالقواعد(جميعضعفًا11≤النيوكليوتيدثنائيتكرارأطوال

)0.5%بنسبةاستدعاءعدمحالاتمعدلمعصحيحةبصورةاستدعاؤهاتمالتيالنيوكليوتيد
tثلاثيتكرارمنأضعاف5وتتضمّنلها،التسلسلأُجريأمبليكون819فياستدعاؤهاتمالتيالقواعد(جميعأضعاف5≤النيوكليوتيدثلاثيتكرارأطوال

)0.5%بنسبةاستدعاءعدمحالاتمعدلمعصحيحةبصورةاستدعاؤهتموالذيالنيوكليوتيد
tنيوكليوتيد24لـإدخالًاويتضمّنتسلسلهأُجريأمبليكون819في66370إجماليمن66343استدعاؤهاتمالتيالقواعد(بلغت24≤الإدخالاتأطوال

24لـإدخالًاتتضمّنالتيالمنطقةفيصحيحةغيراستدعاءاتأيتحدثولم؛1.2%بنسبةاستدعاءعدمحالاتمعدلمعصحيحةبصورةاستدعاؤهاتم
نيوكليوتيد)

tبصورةاستدعاؤهاتمنيوكليوتيد25لـحذوفاتوتتضمّنلهاالتسلسلأُجريأمبليكون2457فياستدعاؤهاتمالتيالقواعد(جميع25≤حذوفاتأطوال
استدعاء)عدمحالاتأيوجودعدممعصحيحة

الجسديالمتغير
NextSeqجهازعلىالجسديالمتغيربوحدةالخاصةالمتغيّراستدعاءدقةلتقييمهناالمُوضحّةالدراسةاستخُدمت 550Dxكواشفمجموعةباستخدام

NextSeq 550Dxدورة).300(2الإصدارمنالإخراجعالية
مختلفاً.كروموسوما23ًعبرأمبليكون)150(قاعدة12,588تغُطيالتيالجيناتمنمتنوعةمجموعةعنللاستعلاممصُمماًتمثيلياًفحصاًالدراسةهذهواستخدمت

الدراسة.فيللتقييمفريدةعيناتستلإنشاءFFPEبالفورمالينوالمثبتةبالبارافينالمعُالجةالكتلمنالبلاتينيللجينومالنوويالحمضاستخلاصتم
المتغيراتمنكمجموعةGM12877-D7وGM12877-D5لإنشاءGM12878للعينةالنوويبالحمضGM12877للعينةالنوويالحمضتخفيفتم

النوويبالحمضمماثلةبصورةGM12878للعينةالنوويالحمضتخفيفتمكما.7%و5%منتقترببنسبةالمتغيرتكراراتمعالزيجوتمتغايرةالفريدة
للاختبارخضعتوالتيالمخففة،العيناتباستثناءنسخثلاثفيللاختبارالعيناتجميعخضعت.GM12878-D7وGM12878-D5لإنشاءGM12877للعينة
الدقةتحديدتمأيام.خمسةمدارعلىمشُغلينوثلاثةالكواشفدفعاتمنوثلاثةتسلسل،أجهزةثلاثباستخدامإجمالاًتشغيلعملياتتسعأجُريتنسخ.ستفي

منالبلاتينيةللجينوماتالواضحةالسماتذاتالمركبةالمرجعيةبالطريقةالنتائجمقارنةخلالمنوالحذوفاتوالإدخالاتالمفردة،النيوكليوتيداتلمتغيرات
ذلك.خلافيحُددلمماالمرجعيةالطريقةهذهعلىبناءًالمؤكدةالجينوميةالمناطقتحديدوتم.1.0-2016الإصدار
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3التشغيلعمليةحسبالنتائج2الملاحظةحسبالنتائج1الملاحظاتإجماليالمعايير

37898.999.9المفردةالنيوكليوتيداتلمتغيرات)PPA(الإيجابيةالنسبةتوافق

37896.999.9للإدخالات)PPA(الإيجابيةالنسبةتوافق

37897.199.9للحذوفات)PPA(الإيجابيةالنسبةتوافق

NPA(378<99.9<99.9(السلبيةالنسبةتوافق

OPA(378<99.9<99.9(الإجماليةالنسبةتوافق

الجسديالتوافقملخص13الجدول: 

.378=)9(التشغيلعملياتعددx)42(تشغيلعمليةلكلالعيناتعددأساسعلىالحسابتم1
.9عددهايبلغالتيالتشغيلعملياتعبرالعينةنسخةحسبملاحظتهاتمتقيمةأقل2
إجمالية.بصورةتشغيلعمليةكلمنالبياناتتحليلعندقيمةأقل3

المرجعيةبالطريقةالمتغيرنتائجمقارنةتتمحيثالواحدة،العينةأساسعلىوالسلبيةالإيجابيةالنسبةتوافقمعالمقُدمّةالدراسةبياناتعلى14الجدول: يحتوي
والحذوفات).والإدخالاتالمفردة،النيوكليوتيد(متغيراتالثلاثةالمتغيرأنواعدمجويتم).PPA(الإيجابيةالنسبةتوافقلحساباتالواضحةالسماتذاتالمركبة
للمقارنةبالمتغيراتصلةلهاليستالتيالقاعدةنتائجتخضعوالإدخالات/الحذوفات،المفردةالنيوكليوتيدلمتغيراتسوىالنتائجتقُدمّلاالمرجعيةالطريقةلأنونظرًا
).NPA(السلبيةالنسبةتوافقلحساباتوذلك،hg19البشريالمرجعيللجينومالتسلسلببنية

العينة
متوسط
معدل

الاستدعاء
الإيجابياتالمتوقّع

الحقيقية
السلبيات
الكاذبة

عدمحالات
استدعاء
المتغيّر

السلبيات
الحقيقية

الإيجابيات
الكاذبة

النسبةتوافق
الإيجابية

)PPA(

النسبةتوافق
السلبية

)NPA(

النسبةتوافق
الإجمالية

)OPA(

GM1287798.72052202502731868215100<99.9<99.9

GM1287898.8364535640813176450100100100

GM1287999.8259225380543236142100<99.9<99.9

GM1288499.8307830240543220385100<99.9<99.9

GM1288599.8329432130813221210100100100

GM1288899.8291628890273230482100<99.9<99.9

GM12877-D599.89288893003586306210100100100

GM12877-D799.79288903202566297190100100100

GM12878-D599.59288869942547628582099.5100<99.9

GM12878-D799.79288910801806298030100100100

عينةلكلالجسديالتوافق14الجدول: 
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تقييمتمالواضحة.السماتذاتالمركبةالمرجعيةبالطريقةالمتغيرنتائجمقارنةتتمحيثعينة،كلأساسعلىالمقُدمّةالدراسةبياناتعلى15الجدول: يحتوي
المرجعية.المواقعوتسُتثنىمنفصل.بشكلٍ–والحذوفاتوالإدخالاتالمفردة،النيوكليوتيداتمتغيرات–متغيّرنوعلكلالكشف

النيوكليوتيداتمتغيرات
الحذوفاتالإدخالاتالمفردة

الإيجابياتالمتوقّعالعينة
الحقيقية

السلبيات
الإيجابياتالمتوقّعالكاذبة

الحقيقية
السلبيات
الإيجابياتالمتوقّعالكاذبة

الحقيقية
السلبيات
الكاذبة

GM12877999999056756704864590

GM1287824572457054051306485940

GM1287915391539056754004864590

GM1288418361836067564805675400

GM1288520252025067564805945400

GM1288817821782062162105134860

GM12877-D5545453920178216470205218910

GM12877-D7545454060178217280205218980

GM12878-D55454519228178216519205218565

GM12878-D7545454450178217190205219440

المتغيرّنوعحسبعينةلكلالجسديالتوافق15الجدول: 

24إلى1منحجمهيتراوحإنديلا71ًإجماليهناكوكان).16الجدول: ((الإنديل)الصغيرةوالحذوفاتالإدخالاتلاستدعاءأيضاًللتحليلالعشرالعيناتخضعت
للحذوفات.قاعدياًزوجا25ًإلى1ومنللإدخالاتقاعدياًزوجاً

)PPA(الإيجابيةالنسبةتوافقالمتغيّراستدعاءعدمحالاتالكاذبةالسلبياتالحقيقيةالإيجابياتالمتوقعةالمتغيراتالمتغيرنوع

1077310282948299.2الإدخال

99.9>11502106675830الحذوفات

الجسديالإنديلكشفملخص16الجدول: 
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سبيل(علىالمفردةالنيوكليوتيدتكراراتمنمجموعةكذلكالأمبليكوناتلدىوكان.87%.0إلى0.19منيتراوحبالأمبليكونالخاصGCمحتوىوكانالمتنوعّ.الجينوميالمحتوىلتغطيةأمبليكون150صمُم
نسبةتتكونإذالصحيحة.الاستدعاءاتنسبةعلىالجينوميالمحتوىتأثيرلتحديد)17الجدول: (أمبليكونكلأساسعلىالبياناتتجميعتمالنيوكليوتيد.وثلاثيالنيوكليوتيد،وثنائيالمتعدد)،TوالمتعددAالمثال،

الاستدعاء.عدمحالاتأوصحيحةغيراستدعاءاتهناككانتحالفي100%نسبةمنأقلأنهاكماالمرجعيةوالاستدعاءاتالمتغيراستدعاءاتمنالصحيحةالاستدعاءات

نهايةالأمبليكونبدايةالكروموسوماتالأمبليكون
الأمبليكون

حجم
الجزء
المُحلَّل

فيالقواعد
محتوىللأمبليكونالجينوميالمحتوىالمؤكّدةالمناطق

GC
الاستدعاءات

الصحيحة
غيرالاستدعاءات
الصحيحة

عدمحالات
الاستدعاء

الاستدعاءاتنسبة
الصحيحة

0.223506608899.7الإنديل1136450499364505919393

211094651221094652007979A5(المتعدد،(وCالمتعدد)0.382982703599.9والإنديل)،5

0.434202028399.2الإنديل312183538672183539579191

0.4934613016399.5الإنديل412239066572239067489292

512285266022285266828181G0.693057104799.8)5(المتعدد

612363720392363721087070T0.392645208100.0الإنديل)،10(المتعدد

712478120412478121288888Aو)،5(المتعددCT(3)،وTAA(3)،
والإنديل

0.2733148011699.7

0.283392809299.7الإنديل8255862774558628639090

0.383021802299.9الإنديل9287003930870040098080

99.9>0.653061602متوفرغير1021770167211770168058581

1121866257271866258017575A0.3528017049998.3)8(المتعدد

1221903235041903235918888T0.423320705799.8)5(المتعدد

1322007967402007968268787T0.3132524971897.8والإنديل)،5(المتعدد

1422122450492122451399191T5(المتعدد،(وAالمتعدد)0.333972045698.7والإنديل)،6

0.4335051010399.7متوفرغير1522281470522281471449393

1622350163502350164227373T0.4227459013699.5والإنديل)،5(المتعدد

173446622944663219393AT(3)،0.2734534062098.2الإنديل

0.433133904499.9متوفرغير18346620561466206438383

19349851331498514007070CT(3)،0.492637308799.7والإنديل

2031897131611897132488888A5(المتعدد،(وTالمتعدد)و)،5A
TG(3)و)،9(المتعدد

0.4132829085797.5

0.572792504799.8الإنديل2131901060301901061047574

224223366722337447878A0.2629327416299.4)6(المتعدد

الأمبليكونمستوىعلىالجسديةالدقة17الجدول: 
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نهايةالأمبليكونبدايةالكروموسوماتالأمبليكون
الأمبليكون

حجم
الجزء
المُحلَّل

فيالقواعد
محتوىللأمبليكونالجينوميالمحتوىالمؤكّدةالمناطق

GC
الاستدعاءات

الصحيحة
غيرالاستدعاءات
الصحيحة

عدمحالات
الاستدعاء

الاستدعاءاتنسبة
الصحيحة

234778054177806379797G6(المتعدد،(وTالمتعدد)و)،5A
)5(المتعدد

0.4236585011799.7

0.292942705799.8متوفرغير24415688604156886817878

25456236521562365866662A0.362335657599.7والإنديل)،5(المتعدد

2641028392441028393147169A0.4625942014099.5)5(المتعدد

2741644467431644468046262A0.2722944056097.6والإنديل)،7(المتعدد

0.782829905399.8متوفرغير285188208118821587875

29514769061147691448484GT(3)،وCCA(3)0.623165809499.7

0.392412007299.7متوفرغير30541069808410698716464

31574077114740771968383A0.33129707799.8والإنديل)،6(المتعدد

3251474753431474754096767T0.372527705599.8)5(المتعدد

3351493237311493238219191CT(4)،وAG(3)0.553430809099.7

0.4328266016399.4الإنديل3451556622131556622877575

35663187136318814102102G0.683848906799.8)6(المتعدد

0.633473004699.9الإنديل36624949983249500749292

376310849003108499910094GCT(5)،0.6135057048398.6والإنديل

38632147987321480849898Tو)،5(المتعددTCT(3)،وCTT(3)0.5536647040698.9

0.5335681023899.3الإنديل39632986864329869589595

40633408498334085838686C0.73243807099.8)6(المتعدد

41641647401416474959594G0.613544109199.7والإنديل)،5(المتعدد

4261124358651124359559191A0.443435404499.9)5(المتعدد

0.442757502899.9متوفرغير43722202076222021487373

0.3533060021399.4الإنديل44766276100662761878888

45777365735773658218787Aو)،7(المتعددAG(4)0.2632423048998.5

0.383207405699.8الإنديل4671109399461109400308585

4771285334681285335579090G0.6233791028199.2والإنديل)،5(المتعدد

4871495038751495039659191G6(المتعدد،(وCالمتعدد)0.713431608299.8والإنديل)،6
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نهايةالأمبليكونبدايةالكروموسوماتالأمبليكون
الأمبليكون

حجم
الجزء
المُحلَّل

فيالقواعد
محتوىللأمبليكونالجينوميالمحتوىالمؤكّدةالمناطق

GC
الاستدعاءات

الصحيحة
غيرالاستدعاءات
الصحيحة

عدمحالات
الاستدعاء

الاستدعاءاتنسبة
الصحيحة

0.312490104799.8متوفرغير4971544045191544045998166

0.353506708799.8الإنديل5071564765071564765999393

99.9>0.423136509متوفرغير518181731218173948383

52824811020248111099089Gو)،7(المتعددCTC(4)،0.6132781089097.4والإنديل

0.325228014699.4الإنديل53876518625765186916767

5491030549091030550069898G0.673696807699.8)6(المتعدد

0.3224472010099.6الإنديل5591055861501055862146565

0.493620308599.8متوفرغير5691076208231076209189696

5791237691491237692318383AT(3)0.373132904599.9

5891389953451389954419797C0.6836472020199.5والإنديل)،6(المتعدد

5910598712059871987978G99.9>0.4729473011والإنديل)،5(المتعدد

601011784629117847269891GC(3)0.8734188021399.4

611027317777273178557979T0.32984301999.9)5(المتعدد

621033018351330184409090A5(المتعدد،(وTالمتعدد)0.23396806899.8)5

0.353582908199.8الإنديل631045084159450842539595

641055892599558926878988AC(11)،0.423209888204893.8والإنديل

0.493021702899.9متوفرغير65101016112501016113298080

0.513053109699.7متوفرغير66101183513731183514538181

0.4536105019299.5متوفرغير6711815981681599129796

0.4626318015399.4الإنديل681130177648301777177070

0.653778502499.9متوفرغير69114747034547470444100100

0.372336806899.7الإنديل701159837679598377406262

99.9>0.5938546010متوفرغير71116441885664418957102102

721193529612935296847373A0.42751607899.7)5(المتعدد

0.423208304899.9متوفرغير73111013470521013471368585

74111024773361024774269191G0.5534047036998.9)6(المتعدد

0.533206507499.8الإنديل75111184062851184063698585
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نهايةالأمبليكونبدايةالكروموسوماتالأمبليكون
الأمبليكون

حجم
الجزء
المُحلَّل

فيالقواعد
محتوىللأمبليكونالجينوميالمحتوىالمؤكّدةالمناطق

GC
الاستدعاءات

الصحيحة
غيرالاستدعاءات
الصحيحة

عدمحالات
الاستدعاء

الاستدعاءاتنسبة
الصحيحة

76111203578011203578858585Aو)،5(المتعددCA(3)،0.343208304799.9والإنديل

77111257693131257693978585GA(3)0.523210302799.9

7812283477028348538484C0.52316451652598.3والإنديل)،5(المتعدد

791226811004268110969393Aو)،7(المتعددAC(4)0.3334824033099.1

0.4930497012199.6متوفرغير801230881766308818468181

811288474105884741757171A0.352677306599.8)6(المتعدد

82121209668721209669669595G0.683583097299.8)5(المتعدد

0.5227498011499.6متوفرغير831324167504241675767373

841325816961258170498988A5(المتعدد،(وTالمتعدد)و)،7A
والإنديل)،7(المتعدد

0.2232824056698.3

0.493357407799.8الإنديل851344880112448802008989

0.392907503199.9الإنديل861377665218776652947777

871431619327316193936767GA(3)،TA(3)0.392531301399.9

0.253136002299.9متوفرغير881439517884395179668383

891446958962469590347372T0.1926499071797.4والإنديل)،5(المتعدد

0.3830494013399.6الإنديل901458050030580501108181

0.353431308699.7الإنديل911482390559823906499191

921492549544925496096666A0.41245550152794.1)5(المتعدد

0.623547206999.8الإنديل93141028084961028085899494

941543170751431708489896C0.453626402499.9)5(المتعدد

0.252566703799.9الإنديل951563446149634462166868

961577879807778799019593G0.6834745043298.8والإنديل)،5(المتعدد

971581625334816254289595T0.433587004099.9)6(المتعدد

0.652676207699.7الإنديل981585438263854383347271

0.3634286011299.7متوفرغير991589817413898175039191

99.9>0.5626449011الإنديل1001589864274898643437070

99.9>0.272380905متوفرغير10116189491018949726363
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نهايةالأمبليكونبدايةالكروموسوماتالأمبليكون
الأمبليكون

حجم
الجزء
المُحلَّل

فيالقواعد
محتوىللأمبليكونالجينوميالمحتوىالمؤكّدةالمناطق

GC
الاستدعاءات

الصحيحة
غيرالاستدعاءات
الصحيحة

عدمحالات
الاستدعاء

الاستدعاءاتنسبة
الصحيحة

1021628997904289979989595C0.673586005099.9)5(المتعدد

1031653682908536829948787TA(3)0.413283506099.8

104165795440657954509104104C0.6739177014499.6)5(المتعدد

1051685706375857064659191T0.3734075032399.1والإنديل)،5(المتعدد

10617356392035640088989GC(3)0.6433632011<99.9

10717359419135942778787C0.6732752013499.6والإنديل)،5(المتعدد

0.463434308299.8الإنديل10817397009039701809191

0.263507707899.8الإنديل1091716084945160850379393

1101733998759339988499189T0.543355308999.7)5(المتعدد

1111739589691395897748482A(والإنديل)،13(المتعددx2(0.293055453229692.9

1121741244394412444849191A0.343436003899.9)5(المتعدد

1131745438866454389579292Aو)،7(المتعددAT(3)،وAT(4)،
والإنديل،AT(4)و

0.2634367041898.8

0.4129751011999.6الإنديل1141761502432615025107979

1151764023582640236678686T0.2232176034099.0)7(المتعدد

1161772308237723083208484GAG(3)0.6231604714199.5

11718261645626165226767GA(3)0.312527384599.8

99.9>0.3734386012متوفرغير11818698047869805689191

11918988802698880946969Aو)،6(المتعددTG(3)0.4325692039998.5

1201838836999388370737575A0.3727923089396.9والإنديل)،5(المتعدد

1211847405382474054628181CTC(3)،0.473059802099.9والإنديل

1221854815665548157498585CT(3)،0.4531969016199.5والإنديل

0.482453104899.8متوفرغير1231859773996597740606565

0.5937298012499.7متوفرغير124196251436252419999

0.6827881010999.6متوفرغير1251918121418181214917474

0.642644202699.9متوفرغير1261918186574181866437070

0.613550103199.9متوفرغير127207460567461499494
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نهايةالأمبليكونبدايةالكروموسوماتالأمبليكون
الأمبليكون

حجم
الجزء
المُحلَّل

فيالقواعد
محتوىللأمبليكونالجينوميالمحتوىالمؤكّدةالمناطق

GC
الاستدعاءات

الصحيحة
غيرالاستدعاءات
الصحيحة

عدمحالات
الاستدعاء

الاستدعاءاتنسبة
الصحيحة

1282010633195106332768282AC(3)0.593095107299.8

1292017705633177057087676CT(3)0.582868604299.9

1302021766821217668907070GT(3)،TG(4)،0.462637208899.7والإنديل

0.633815902099.9الإنديل131202527842125278521101101

0.3625188054497.9الإنديل1322050897302508973686767

1332062331904623319949188G0.7332969030999.1)6(المتعدد

0.573281807799.8الإنديل1342062690860626909468787

0.3524758918199.2الإنديل1352130300823303008886666

1362133694176336942739898Tو)،6(المتعددCA(3)0.5436902016099.6

1372136710706367107928787GT(3)،0.393284104899.9والإنديل

1382146644924466449926969Aو)،6(المتعددAG(3)،0.3225939028098.9والإنديل

1392146705575467056649090T5(المتعدد،(وAالمتعدد)0.53394207899.8)6

0.633773308699.8الإنديل140222575077425750873100100

0.683661704999.9متوفرغير1412232439233324393299797

0.4636525016299.6الإنديل1422237409844374099409797

0.63739802499.9متوفرغير1432237637596376376949999

0.663475402299.9الإنديل1442247081347470814389292

145X15870424158704926969T0.262604603699.9)5(المتعدد

146X1352885431352886116969C0.622601906399.8)5(المتعدد

147X13529077713529084771710.522678005899.8متوفرغير

148Y26553972655461650متوفرغير0.55000متوفرغير

149Y26555192655609910متوفرغير0.48000متوفرغير

150Y26556092655679710Aمتوفرغير0.37000)5(المتعدد
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والتكنولوجياللمعاييرالوطنيالمعهدحددهالذيالنحوعلى،NA12878لـكبيرةبدرجةالمؤكدالجينيبالنمطللمقارنةGM12878للعينةالتسلسلنتائجخضعت
)NIST(إصدار)فيجزئيتداخليوجدوكانكبيرة،بدرجةالمؤكدةالجينوميةالمناطقداخلأمبليكون،150أصلمنبالكامل،أمبليكون92احتواءوتم).2.19

من10,000ظهورإلىالنتيجةهذهوأدت).NIST(والتكنولوجياللمعاييرالوطنيالمعهدتسلسلفيأمبليكون17فيتداخلأيهناكيكنولمأمبليكون،41
.hg19البشريالمرجعيللجينومالتسلسلببنيةللمقارنةبالمتغيراتصلةلهاليستالتيالأساسيةالاستدعاءاتخضعتللمقارنة.خضعتنسخةلكلالإحداثيات

.18الجدول: فيالدقةنتائجتظهر

عددالعينة
الأمبليكون

معدلمتوسط
الاستدعاء

الإيجابيات
الحقيقية

السلبيات
الكاذبة

السلبيات
الحقيقية

الإيجابيات
الكاذبة

النسبةتوافق
)PPA(الإيجابية

السلبيةالنسبةتوافق
)NPA(

النسبةتوافق
)OPA(الإجمالية

GM1287813398.8280802584880100100100

)NIST(والتكنولوجياللمعاييرالوطنيالمعهدبياناتقاعدةداخلGM12878لعينةالجسديالتوافق18الجدول: 

NextSeqلجهازيمُكنتشغيل،عملياتالتسعذاتتلكالجسديةالخلايادراسةقدمتهاالتيالبياناتعلىبناءً 550Dxيلي:لمامتسقةبصورةالتسلسلإجراء
tمحتوىGC ≥ صحيحةبصورةاستدعاؤهتمالذيGCمحتوىإلىبالإضافةلهاالتسلسلأُجريأمبليكون378فياستدعاؤهاتمالتيالقواعد(جميع%19

)2.6%بنسبةاستدعاءعدمحالاتمعدلمع19%بنسبة
tمحتوىGC ≤ صحيحةبصورةاستدعاؤهتمالذيGCمحتوىإلىبالإضافةلهاالتسلسلأُجريأمبليكون378فياستدعاؤهاتمالتيالقواعد(جميع%87

)0.6%بنسبةاستدعاءعدمحالاتمعدلمع87%بنسبة
tأطوالAتكرارعلىتحتويوالتيلهاالتسلسلأُجريأمبليكون378فياستدعاؤهاتمالتيالقواعد(جميع9≤المتعددAتمنيوكليوتيداتلتسعةالمتعدد

)2.5%بنسبةاستدعاءعدمحالاتمعدلمعصحيحةبصورةاستدعاؤها
tأطوالTتكرارتتضمّنوالتيلهاالتسلسلأُجريأمبليكون378فياستدعاؤهاتمالتيالقواعد(جميع10≤المتعددTتمنيوكليوتيداتلعشرةالمتعدد

)0.1%منأقلبنسبةاستدعاءعدمحالاتمعدلمعصحيحةبصورةاستدعاؤها
tأطوالGتكراروتتضمّنلهاالتسلسلأُجريأمبليكون2268فياستدعاؤهاتمالتيالقواعد(جميع6≤المتعددGاستدعاؤهاتمنيوكليوتيداتلستةالمتعدد

)0.5%بنسبةاستدعاءعدمحالاتمعدلمعصحيحةبصورة
tأطوالCتكراروتتضمّنلهاالتسلسلأُجريأمبليكون756فياستدعاؤهاتمالتيالقواعد(جميع6≤المتعددCاستدعاؤهاتمنيوكليوتيداتلستةالمتعدد

)0.4%بنسبةاستدعاءعدمحالاتمعدلمعصحيحةبصورة
tتكراراتمنأضعاف4وتتضمّنلها،التسلسلأُجريأمبليكون1890فياستدعاؤهاتمالتيالقواعد(جميعأضعاف4≤النيوكليوتيدثنائيتكرارأطوال

)0.9%بنسبةاستدعاءعدمحالاتمعدلمعصحيحةبصورةاستدعاؤهاتمالتيالنيوكليوتيدثنائي
tثلاثيتكرارمنأضعاف5وتتضمّنلها،التسلسلأُجريأمبليكون378فياستدعاؤهاتمالتيالقواعد(جميعأضعاف5≤النيوكليوتيدثلاثيتكرارأطوال

)1.4%بنسبةاستدعاءعدمحالاتمعدلمعصحيحةبصورةاستدعاؤهتموالذيالنيوكليوتيد
tبصورةاستدعاؤهاتمنيوكليوتيد23لـإدخالًاويتضمّنلهاالتسلسلأُجريأمبليكون378فياستدعاؤهاتمالتيالقواعد(جميع23≤الإدخالاتأطوال

)0.8%بنسبةاستدعاءعدمحالاتمعدلمعصحيحة
tبصورةاستدعاؤهاتمنيوكليوتيد25لـحذوفاتوتتضمّنلهاالتسلسلأُجريأمبليكون1134فياستدعاؤهاتمالتيالقواعد(جميع25≤حذوفاتأطوال

)0.7%بنسبةاستدعاءعدمحالاتمعدلمعصحيحة

الضبط
NextSeqجهازضبطتحديدتم 550Dxمشُغلينوثلاثةللكواشفدفعاتوثلاثأجهزة،ثلاثةباستخدامالبلاتينيالجينوممنفريدةعينة13اختبارخلالمن

دراسةفيمُوضحهوكماذاتهاهيالمرجعيةوالطريقةوالعيناتالتمثيلي،الفحصيعُدّتشغيل.أيامخمسةمدارعلىالتسلسلتشغيلعملياتمنعملياتتسعلإنشاء
عندالقياسيةالانحرافاتوحسابالاستجابةكمتغيرVAFالمتغيرأليلترددباستخدامالتباينمكونتحليلخلالمنالضبطإسهاماتتحديدتمكماالجنسي.الخطدقة

أوالمشغلأوالجهاز،فيمكونكلتحليلفيالمسُتخدمةللملاحظاتالإجماليالعددوكان).19الجدول: (التشغيلويومالكاشفودفعةللجهاز،المكونمستوى
التوالي.علىوالحذوفاتوالإدخالاتالمفردة،النيوكليوتيداتلمتغيرات235و176و،699هوالكاشفدفعةمتغير

القياسيالانحرافإجماليللمكونالقياسيالانحراف

المتوسطةالقيمةالقصوىالقيمةالمتوسطةالقيمةالقصوىالقيمةالمتغيرنوعالمكوّن

SNV(0.00760.00020.08330.0154(المفردالنيوكليوتيدمتغيرالدفعة

0.01040.00000.04100.0157الإدخال

0.00460.00050.05600.0187الحذوفات

SNV(0.01140.00030.08400.0153(المفردالنيوكليوتيدمتغيرالجهاز

0.01380.00090.04070.0161الإدخال

0.00790.00080.05490.0187الحذوفات

NextSeqلجهازالضبطنتائج19الجدول:  550Dxالقياسي)(الانحراف
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القياسيالانحرافإجماليللمكونالقياسيالانحراف

المتوسطةالقيمةالقصوىالقيمةالمتوسطةالقيمةالقصوىالقيمةالمتغيرنوعالمكوّن

SNV(0.02260.00080.08410.0155(المفردالنيوكليوتيدمتغيرالمشغلّ

0.03440.00100.04170.0164الإدخال

0.00830.00130.05470.0187الحذوفات

SNV(0.02770.00120.08250.0160(المفردالنيوكليوتيدمتغيراليوم

0.02350.00120.04090.0169الإدخال

0.02710.00140.05480.0188الحذوفات

التسلسل)(منصةالطريقةمقارنة
NextSeqجهازعلىFFPEبالفورمالينوالمثبتةبالبارافينالمدُمجةوالعيناتالكاملالدمعيناتتقييمتم 550DxوجهازMiSeqDxسيرعملياتباستخدام

TruSeqلمجموعةوالجسديالجنسيالخطعمل Custom Amplicon Kit Dx.بالبارافينالمدُمجةوالعيناتالدملعيناتالمتغيرتكراراتفاقيةخضعتكما
ويُلخّصواحدتمثيليلفحصالجهازينبين)VAF(المتغيرأليلترددعلاقة2الشكلويرسممتعددة.تمثيلةفحوصاتباستخدامللتقييمFFPEبالفورمالينوالمثبتة
NextSeqوجهازMiSeqDxجهازبينالقويةالعلاقةإلىواستنادًاالفحص.لوحةحسبالعلاقةهذه20الجدول:  550Dx،ذاتالأداءخصائصتحديدتم
لمجموعةالداخليةالنشرةراجعالجهازين.كلاعلىتطبيقهاليتمالمتداخلة)الموادأوالاستخلاصطرقالمثالسبيل(علىالتحليليةقبلمابالعواملالصلة

TruSeq Custom Amplicon Kit Dxالتفاصيل.منالمزيدعلىللاطلاع

NextSeqوMiSeqDxجهازيبين)VAF(المتغيرأليلترددعلاقة2الشكل 550DxبالفورمالينوالمثبتةبالبارافينالمدُمجةبالعيناتيتعلقّفيماFFPEعلى)
الأولالفحصباستخداماليمين)(علىالدموعيناتاليسار)

قليل(لوحةالفحصالجينيالنوويالحمضمصدر
النيوكليوتيد)

البيولوجيةالنسخ
(العينات)

(لكلالفنيةالنسخ
عينة)

(عددالملاحظات
المتغيرات)

العلاقةالتقاطعالانحدار
)R2(

452836910.9920.0020.9952الأولالفحصالدم

45254570.9950.0050.981الثانيالفحصالدم

بالفورمالينومثبتةبالبارافينمُدمجة
FFPE

46283190.9930.0000.9972الأولالفحص

بالفورمالينومثبتةبالبارافينمُدمجة
FFPE

4012800.9690.0150.978الثالثالفحص

الفريدةFFPEبالفورمالينوالمثبتةبالبارافينالمدُمجةالدم والعيناتعيناتباستخدامالطرقمقارنةنتائج20الجدول: 

الجنسي.الخطمتغيرلوحدةالمُحددالقيدعلىبناءًقياسنقطتيإزالةتمت1
الثاني.الشكلفيموُضّحهوكماالمتغيرأليلترددمخططاتتحديدمعامل2
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الاستنساخقابلية
NextSeqلجهازالاستنساخقابليةتقييمتم 550Dxتغطيالجيناتمنمتنوعةمجموعةعنللاستعلاممصُممتمثيليفحصمعالبلاتينيالجينومعيناتباستخدام

الاختباركانكماعينة؛13منالأصلطبقنسخسبعمنيتكوّنالجنسيالخطاختباروكانأمبليكون.150باستخداممختلفاًكروموسوما23ًعبرقاعدة12,588
TruSeqمجموعةباستخدامالعيناتتحضيروتم).VAF(المتغيّرأليللترددمختلفةمستوياتعندعيناتسبعمنالأصلطبقنسخستمنيتكوّنالجسدي

Custom Amplicon Kit Dx.
NextSeqكواشفمجموعةمنواحدةدفعةباستخدامخارجيةمواقعثلاثةفيالاختبارأجُريكما 550Dxوتمدورة).300(2الإصدارمنالإخراجعالية

NextSeqجهازاستخدام 550Dxأيامثلاثةفيالاختبارمشُغِّلكلوأجرىموقع.كلفيالاختبارالتشغيلمسؤوليمناثنانوأجرىموقع.كلفيواحد
سيرعملياتمنلكلٍتشغيلعملية18الاختبارهذاعننتجالثلاثة.المواقععبرتشغيلعملية36لإجماليوذلكالعينات،أنواعمننوعلكلمتتاليةغيرتشغيل
الجسدي.التحليلعملوسيرالجنسيالخطعمل

الجنسيالخط
المتوقعّة،الإيجابيةالجنسيالخطلمتغيّراتوبالنسبةإيجابية.(متغيّرات)بوصفها0.2≥المتغيّرأليلترددمستوىذاتالجنسيالخطمتغيّراتعنالإبلاغيتم

والإدخال،المفرد،النيوكليوتيد(متغيرالمتغيّراتأنواعمننوعكلداخلالصحيحالإيجابيالاستدعاءومعدلالاستدعاءعدممعدّللمعرفةللتقييمالبياناتخضعت
طريقةباستخدامحسابهاتمالتي)LCL/UCL(95%منوالأعلىالأقلالثقةمستوياتجانبإلىملاحظتها،تمتالتيالمعدلات21الجدول: يلخِّصوالحذوفات).

متغيّر.نوعلكلويلسوننقاط

الصحيحالإيجابيالاستدعاءالاستدعاءعدمالمتغيرنوع

تمتما
ملاحظته

النسبةالإجمالي
المئوية

تمتما
ملاحظته

النسبةالإجمالي
المئوية

منالأقلالثقةمستوى
%95

منالأعلىالثقةمستوى
%95

النيوكليوتيدمتغير
)SNV(المفرد

16110,3760.014110,349110,36099.9999.9899.99

102637,0442.7736,01836,01810099.99100.00الإدخالات

64834,7761.8634,12834,12810099.99100.00الحذوفات

المتغيرنوعحسبالمتوقعةالإيجابيةللنتائجالجنسيالخطاستدعاءملاحظات21الجدول: 

(VAF(المتغيّرأليلترددمستوىذاتالجنسيالخطمتغيّراتعنالإبلاغيتم < السلبيةالجنسيالخطلمواقعوبالنسبةالبري).(النوعسلبيةبوصفها0.2
تمتالتيالمعدلات22الجدول: يُلخِّصالبرّي.النوعمنالصحيحالاستدعاءومعدلاّتالاستدعاءعدمبمعدلاتيتعلّقفيماللتقييمالبياناتخضعتالمتوقعّة،
ويلسون.نقاططريقةباستخدامالمحسوبة)LCL/UCL(95%منوالأعلىالأقلالثقةمستوياتجانبإلىملاحظتها،

الصحيحالسلبيالاستدعاءالاستدعاءعدمالمتغيرنوع

تمتما
ملاحظته

النسبةالإجمالي
المئوية

تمتما
ملاحظته

النسبةالإجمالي
المئوية

منالأقلالثقةمستوى
%95

منالأعلىالثقةمستوى
%95

488319,600,1820.02519,595,29919,595,299100100.00100.00البريالنوع

المتوقعةالسلبيةللنتائجالجنسيالخطاستدعاءملاحظات22الجدول: 

(VAF(المتغيّرأليلترددمستوىذاتالجنسيالخطمتغيّراتعلىيُطلق ≥ المتغيّرأليلترددمستوىذاتوالمتغيّراتللمتغيّر،الزيجوتمتغاير0.7و<0.2
)VAF) ≥ للفحصالمتأصلالتغيّركانإذامالتحديدالزيجوتمتغايرةالمتغيّراتذاتالجنسيالخطعيناتاستخدامتمللمتغيّر.الإيجابيالزيجوتمتماثل0.7

xيمُثّلحيثالزيجوت)،متماثلالجينيللنمط0.7والزيجوتمتغايرالجينيللنمط0.2(الثابتينالحديّنلكلاCxتحديدتملا.أمالجينيالنمطاستدعاءعلىسيؤثر
(VAF(المتغيّرأليلترددذيالأدنىالثابتللحدّوبالنسبةالثابت.الحدّتتجاوزالتيالمكُررةالاختباراتنسبة Cxنسبةكانت،0.2 ≥ إلىيشُيرما،%99.999
(VAF(المتغيّرأليلترددذيالأعلىالثابتبالحدّيتعلّقوفيماالزيجوت.متغايرةاسمالزيجوتمتغايرةالمتغيّراتمن99.999%≥علىسيُطلقأنه كانت،0.2
Cxنسبة ≥ نوعحسبالنتائج23الجدول: يُلخِّصالزيجوت.متماثلةاسمالزيجوتمتغايرةالمتغيّراتمن0.001%≥علىسيطلقأنهإلىيشُيرما،%0.001

المتغيّر.
(VAF(المتغيّرأليلترددمستوىذاتالجنسيالخطمتغيّراتعلىيُطلق ≥ ذاتالمتغيّراتعلىويُطلقللمتغيّر،الإيجابيةالزيجوتمتغايرة0.7و<0.2

(VAF(المتغيّرأليلترددمستوى ≥ كانإذامالتحديدالزيجوتمتغايرةالمتغيّراتذاتالجنسيالخطعيناتاستخدامتمللمتغيّر.الإيجابيةالزيجوتمتماثلة0.7
متماثلالجينيللنمط0.7والزيجوتمتغايرالجينيللنمط0.2(الثابتينالحديّنلكلاCxتحديدتملا.أمالجينيالنمطاستدعاءعلىسيؤثرللفحصالمتأصلالتغيّر

(VAF(المتغيّرأليلترددذيالأدنىالثابتبالحدّيتعلّقوفيماالثابت.الحدّتتجاوزالتيالمكُررةالاختباراتنسبةxيمُثّلحيثالزيجوت)، Cxنسبةكانت،0.2
≥ أليلترددذيالأعلىالثابتللحدّوبالنسبةالزيجوت.متغايرةاسمالزيجوتمتغايرةالمتغيّراتمن99.999%≥علىسيُطلقأنهإلىيشُيرما،%99.999

(VAF(المتغيّر الزيجوت.متماثلةاسمالزيجوتمتغايرةالمتغيّراتمن0.001%≥علىسيُطلقأنهإلىيشُيرما،0.001%≥بنسبةCxنسبةكانت،0.2
المتغيّر.نوعحسبالنتائج23الجدول: يُلخِّص
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(VAF(المتغيّرأليلترددعندالثابتالحدّالمتغيرنوع (VAF(المتغيّرأليلترددعندالثابتالحد0.2ّ 0.7

≤%C99.999≥%C0.001

SNV(94/9494/94(المفردالنيوكليوتيدمتغير

24/2424/24الإدخالات

35/3535/35الحذوفات

153153الإجمالي

الزيجوتمتغايرةبالمتغيرّاتالخاصةالجنسيللخطCxقيم23الجدول: 

الجسديالمتغير
(VAF(البالغةالمتغيّرأليلترددمستوياتذاتالجسديةالمتغيّراتعنالإبلاغيتم ≥ مستوياتذاتالملاحظاتاعتبارتموقدإيجابية.(متغيّرات)بوصفها0.026

(VAF(المتغيّرأليلتردد ≥ تمالأداء،لتقييمللمتغيّر).منخفضكترددوتسُجَّلسلبية،أوإيجابية(ليستالتحليلهذالأغراضواضحةغير0.026و<0.01
طرق:بثلاثالنتائجحساب
tالمتوقعة)النتائجمع(تتفقصحيحإيجابياستدعاءبمثابةواضحةغيرنتيجةأياعتبارتمالأفضل:الحالة
tالمتوقعة)النتائجمعتتفق(لاصحيحغيراستدعاءبمثابةواضحةغيرنتيجةأياعتبارتمالأسوأ:الحالة
tالتحليلمنالواضحةغيرالنتائججميعاستثناءتمالاستثنائية:الحالة
جانبإلىالتوالي،علىالاستثنائيةوالحالةالأسوأوالحالةالأفضل،للحالةالاستدعاءنتائج،26الجدول: و،25الجدول: ،24الجدول: الثلاثة،الجداولتُلخِّص

ويلسون.نقاططريقةباستخدامالمحسوبة)LCL/UCL(95%منوالأعلىالأقلالثقةمستويات

الصحيحالإيجابيالاستدعاءالمتغيرنوع

95%منالأعلىالثقةمستوى95%منالأقلالثقةمستوىالمئويةالنسبةالإجماليملاحظتهتمتما

SNV(54,34654,34610099.99100.00(المفردالنيوكليوتيدمتغير

18,03618,03610099.98100.00الإدخالات

18,38118,38110099.98100.00الحذوفات

الأفضل)(الحالةالمتغيرنوعحسبالمتوقعةالإيجابيةللنتائجالجسديالمتغيراستدعاءملاحظات24الجدول: 

الصحيحالإيجابيالاستدعاءالمتغيرنوع

95%منالأعلىالثقةمستوى95%منالأقلالثقةمستوىالمئويةالنسبةالإجماليملاحظتهتمتما

SNV(54,34654,34610099.99100.00(المفردالنيوكليوتيدمتغير

18,00018,03699.899.7299.86الإدخالات

18,38118,38110099.98100.00الحذوفات

الأسوأ)(الحالةالمتغيرنوعحسبالمتوقعةالإيجابيةللنتائجالجسديالمتغيراستدعاءملاحظات25الجدول: 

الصحيحالإيجابيالاستدعاءالمتغيرنوع

95%منالأعلىالثقةمستوى95%منالأقلالثقةمستوىالمئويةالنسبةالإجماليملاحظتهتمتما

SNV(54,34654,34610099.99100.00(المفردالنيوكليوتيدمتغير

18,00018,00010099.98100.00الإدخالات

18,38118,38110099.98100.00الحذوفات

الواضحة)غيرالاستدعاءاتحذف(تمالمتغيرنوعحسبالمتوقعةالإيجابيةللنتائجالجسديالمتغيراستدعاءملاحظات26الجدول: 

(VAF(المتغيّرأليلترددمستوىذاتالجسديةالمتغيّراتعنالإبلاغيتم < الجسديةالمتغيراتلمواقعوبالنسبةالبري).(النوعسلبيةاستدعاءاتبوصفها0.01
النوعمنالصحيحةالاستدعاءاتتحديدتمالبرّي.النوعمنالصحيحالاستدعاءومعدّلالاستدعاءعدمبمعدلاتيتعلّقفيماللتقييمالبياناتخضعتالمتوقعّة،السلبية
(VAF(المتغيّرأليلتردد(مستوياتالواضحةغيرالمنطقةفيالواقعةملاحظتهاتمتالتيالاستدعاءاتوطرحالاستدعاءعدمحالاتاستثناءخلالمنالبري ≥
(VAF(المتغيّرأليلتردد(مستوياتالثابتالحدّتجاوزتالتيالصحيحةغيرالاستدعاءاتإلىبالإضافة)0.026و<0.01 ≥ يُلخِصالإجمالي.من)0.026

ومعدلالاستدعاءعدمحالاتبمعدّليتعلّقفيماالسلبيةالجسديةالمتغيراتلمواقعالمئويةالنسبةونتائجالإجماليةوالنتائجملاحظتها،تمتالتيالنتائج27الجدول: 
ويلسون.نقاططريقةباستخدامالمحسوبة)LCL/UCL(95%منوالأعلىالأقلالثقةمستوياتجانبإلىالبري،النوعمنالصحيحالاستدعاء
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نوع
المتغير

عدم
الاستدعاء

الاستدعاء
الصحيح

تمتما
النسبةالإجماليملاحظته

المئوية
غير

الواضح
غير

النسبةالإجماليالصحيحالصحيح
المئوية

الأقلالثقةمستوى
95%من

الأعلىالثقةمستوى
95%من

النوع
البري

36,3268,909,6760.40822541218,870,9758,873,35099.9799.97299.974

المتوقعةالسلبيةللنتائجالجسديالمتغيراستدعاءملاحظات27الجدول: 

المتغيّر).أنواعمننوعكل(داخلبالفحصالخاصC95تركيزلتحديدنفسهللمتغير)VAF(المتغيّرأليللترددمختلفةمستوياتعندالجسديةالعيناتتقييمتم
تموقد.0.07و0.02بين)VAF(المتغيّرأليللترددمتوقعّةمستوياتلديهاكانتالتيالعيناتاستخدامتمللفحص،الثابتالحدّمنبالقربالتغيّرقابليةولتقييم
.28الجدول: فيمتغيّرنوعلكلC95لـتركيزأعلىعنالإبلاغمعمتغيّر،لكلC95تركيزتحديد

C95العددالمتغيرنوع

SNV(740.0613(المفردالنيوكليوتيدمتغير

240.0573الإدخال

330.0575الحذف

الجسديC95تركيزملخص28الجدول: 

NextSeqكواشفمجموعةأداء 550Dxدورة)300(2.5الإصدارمنالإخراجعالية

عامةنظرة
NextSeqجهازيعُدّ 550Dxًكواشفمجموعةالكواشف:منبمجموعتينمدعوماNextSeq 550Dxومجموعةدورة)300(2الإصدارمنالإخراجعالية

NextSeqكواشف 550Dxكواشفمجموعةأنولإثباتدورة).300(2.5الإصدارمنالإخراجعاليةNextSeq 550Dxالإصدارمنالإخراجعالية
NextSeqكواشفمجموعةخلالمنصحتهاوتأكيدمنهاالتحققتمالتيالتحليليالأداءمتطلباتتلبيةيمُكنهادورة)300(2.5 550Dxمنالإخراجعالية

NextSeqكواشفمجموعةباستخدامالدراساتأجُريتدورة)،300(2الإصدار 550Dxمناثنانأجُريكمادورة).300(2.5الإصدارمنالإخراجعالية
TruSeqمجموعةباستخدامالمكتبةإعدادات Custom Amplicon Kit Dx،عملسيرعبروالآخرالجنسيالخطمتغيرعملسيرعبرأحدهماأجُريحيث
NextSeqكواشفلمجموعةدفعاتثلاثخلالمنللاختبارالعملسيرعمليتيكلامنالمكتباتوخضعتالجسدي.المتغير 550Dxمنالإخراجعالية
NextSeqأجهزةمنثلاثةباستخدامدورة)300(2.5الإصدار 550Dx.باستخداممفردةتشغيلعمليةعمل،سيرلكلالاختبارتضمّنفقدذلك،إلىبالإضافة
NextSeqكواشفمجموعة 550Dxدورة).300(2الإصدارمنالإخراجعالية

])LoD[الكشفوحد]LoB[الفراغ(حدالتحليليةالحساسية
NextSeqكواشفمجموعةباستخدامالتحققأثبت 550Dxجهازأندورة)300(2الإصدارمنالإخراجعاليةNextSeq 550Dxعنالكشفيمُكنه

الجسديالمتغيروحدةتستخدمهالذي0.026المتغيرأليللترددالثابتالحدوأن0.05≤الثانيالنوعمنخطأمع0.05المتغيرأليلترددمستوىعندالمتغيرات
(VAF(المتغيرأليلترددعندالمتغيريكونأنالمتوقّعمنالمطالبات،تلكعلىوبناءً.0.01≤الأولالنوعمنالخطأيدعمالفعاّل)الفراغ(حد منأكبر0.05
(VAF(المتغيرأليلتردد (VAF(المتغيرأليلترددمنأقلالبريالنوعمنالموقعوأنالوقتمن95%فييساويهأو0.026 الوقت.من99%في0.026

NextSeqكواشفمجموعةتلبيةمنوللتأكدّ 550Dxجهازعلىمتكررةقياساتأخذتمالمطالبات،لتلكدورة)300(2.5الإصدارمنالإخراجعالية
NextSeq 550Dxباستخدامالكشف)حد(عينات0.05المتغيرأليلترددعندمتغيراتتتضمّنوعيناتالفراغ)حد(عيناتالبريالنوعمنعيناتخلالمن

NextSeqكواشفمجموعة 550Dx0.026الثابتالحدّتتجاوزالتيالاستدعاءاتنسبةمقارنةتمتثمّومندورة).300(2.5الإصدارمنالإخراجعالية
NextSeqالكواشفمجموعةباستخدامالموضوعةبالمطالباتأدناهتكونوالتي 550Dxدورة).300(2الإصدارمنالإخراجعالية
(VAF(المتغيرأليلترددتستهدفالتيالمتغيراتمنفريدةبمجموعةمُزودةعينةوكلالكشف،حدعيناتمناثنينالاختباروشمل الفراغحدوعينات0.05
عددهايبلغنسخفي)LoB(الفراغوحد)LoD(الكشفحدعيناتمعالجةتمتالمكتبة،لإعدادوبالنسبةالمستهدفة.للمتغيراتالبريالنوعمنكانتالتيالمقابلة
TruSeqمجموعةباستخدامالتواليعلىنسخوسبعثماني Custom Amplicon Kit Dx.كواشفمجموعةباستخدامالمكتباتتسلسلأجُريالبداية،في

NextSeq 550Dx(الكشفالفراغ/حدحدتقييمبغرضالجينوميةالمتغيرات/الإحداثياتلتحديددورة)300(2الإصدارمنالإخراجعاليةLoB/LoD(
NextSeqكواشفمجموعةباستخدام 550Dxالمتغيرأليلترددمتوسطذاتالمتغيراتجميعاستخدامتمدورة).300(2.5الإصدارمنالإخراجعالية

)VAF(متغيرات0.055و0.045بينيتراوحالذي)كواشفمجموعةنتائجوفقالكشف)حدNextSeq 550Dxدورة)300(2الإصدارمنالإخراجعالية
للتقييم.المقابلةالجينوميةالإحداثياتمن51خضعالفراغ،حدلتحليلوبالنسبةمتغيرًا).51=(العددالكشفحدتحليلبغرض
NextSeqكواشفمجموعةولتقييم 550Dxأيامثلاثةمدارعلىتشغيلعملياتثلاثفيالمكتباتتسلسلأجُريدورة)،300(2الإصدارمنالإخراجعالية
لكلنسخة21ومتغيرًا51عددهايبلغالتيالكشفحدمتغيراتمنمتغيرلكلنسخة24الاختبارهذابلغنفسها.الكاشفمجموعةودفعةالجهازباستخداممتتالية
(VAF(المتغيرأليلترددذاتالبريالنوعمنالاستدعاءاتنسبةتَردِكماالمقابلة.البريالنوعذاتالمواقعمنموقع < نسبةوتردِ.29الجدول: في0.026

.30الجدول: فييساويهأو0.026منالأكبر)VAF(المتغيرأليلترددذاتالكشفحدمتغيراستدعاءات
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)VAF(المتغيرأليلقياسات ترددعددالملاحظاتإجماليللتقييمالخاضعةالمواقعالمتغيرنوع
≤%2.6

نسبة
>%2.6

95%نسبة
الثقةلمجال

SNV(32672010.994–1(المفردالنيوكليوتيدمتغير

1–11231010.984الإدخال

1–8168010.978الحذوفات

الفراغ)حدمطالبة(تقييمالبريالنوعمنللمواقع0.026<الاستدعاءاتنسبة29الجدول: 

الخاضعةالمواقعالمتغيرنوع
للتقييم

إجمالي
الملاحظات

المتغيرأليلقياسات ترددعدد
)VAF(
>%2.6

المتغيرأليلقياسات ترددعدد
)VAF(
≤%2.6

نسبة
≤
%2.6

95%نسبة
الثقةلمجال

المفردالنيوكليوتيدمتغير
)SNV(

3276817670.9990.993–1

–1126432610.9890.967الإدخال
0.996

–819221900.990.963الحذوفات
0.997

الكشف)حد(تقييم مطالبةالكشفلمتغيرات حد) بالنسبةVAF(المتغيرأليلترددمن0.026≥الاستدعاءاتنسبة30الجدول: 

الدقة

الجنسيالخط
NextSeqكواشفمجموعةباستخدامالجنسيالخطمتغيربوحدةالصلةذيالمتغيّراستدعاءدقةلتقييمالتاليةالدراسةأجُريت 550Dxمنالإخراجعالية
تشغيلعملية11إجماليوأجُريالتمثيلية.الفحوصاتأحدباستخدامللاختبارالبلاتينيالجينوممنفريدةعينةعشرةاثنتاوخضعتدورة).300(2.5الإصدار
NextSeqأجهزةمنثلاثةباستخدام 550DxكواشفمجموعةمنوثلاثةNextSeq 550Dxدورة).300(2.5الإصدارمنالإخراجعالية

للجينوماتالواضحةالسماتذاتالمركبةالمرجعيةبالطريقةالنتائجمقارنةخلالمنوالحذوفاتوالإدخالاتالمفردة،النيوكليوتيدلمتغيراتالدقةتحديدتموقد
NextSeqكواشفمجموعةباستخدامواحدةتسلسلتشغيلعمليةمنالدقةنتائجوتقُدمّ.1.0-2016الإصدارمنالبلاتينية 550Dxمنالعاليالإخراجذات
.31الجدول: فيالنتائجملخصويقُدمَّإليها.للرجوعدورة)300(2الإصدار

الملاحظاتإجماليالمعايير
1)2.5(الإصدار

الملاحظةحسبالنتائج
2)2.5(الإصدار

حسبالنتائج
(الإصدارالملاحظة
2(3

التشغيلعمليةحسبالنتائج
4)2.5(الإصدار

عمليةحسبالنتائج
4)2(الإصدارالتشغيل

)PPA(الإيجابيةالنسبةتوافق
المفردةالنيوكليوتيداتلمتغيرات

105698.798.7<99.9<99.9

)PPA(الإيجابيةالنسبةتوافق
للإدخالات

105610010010098.9

)PPA(الإيجابيةالنسبةتوافق
للحذوفات

105695.295.2<99.9100

NPA(1056100100100100(السلبيةالنسبةتوافق

OPA(1056<99.9<99.9<99.9<99.9(الإجماليةالنسبةتوافق

الجنسيالخطتوافقملخص31الجدول: 

ملاحظة).1056=تشغيلعملية11×تشغيلعمليةلكلعينة96(التشغيلعملياتعددxتشغيلعمليةلكلالعيناتعددأساسعلىالحسابتم1
NextSeqكواشفلمجموعةتشغيلعملية11على(بناءًالتشغيلعملياتجميععبرالعينةنسخةحسبملاحظتهاتمتقيمةأقل2 550Dx2.5الإصدارمنالعاليالإخراجذات(
ملاحظة).96(إجماليواحدةتشغيلعمليةعبرالعينةنسخةحسبملاحظتهاتمتقيمةأقل3
إجمالية.بصفةتشغيلعمليةكلمنالبياناتتحليلعندقيمةأقل4

الجسديالمتغير
NextSeqجهازعلىالجسديالمتغيرلوحدةالمتغيّراستدعاءدقةلتقييمالتاليةالدراسةأجُريت 550DxكواشفمجموعةباستخدامNextSeq 550Dxعالية
تخفيفتممنها(عينتانالبلاتينيبالجينومخاصةFFPEبالفورمالينومثبتةبالبارافينمدمجةعيناتلعشراختباروأجُريدورة).300(2.5الإصدارمنالإخراج

NextSeqأجهزةثلاثباستخدامتشغيلعملية11إجماليوأجُريالتمثيلية.الفحوصاتأحدباستخدام)0.05المتغيرأليلترددإلىبهاالمتغيرات 550Dx
NextSeqكواشفمجموعةمندفعاتوثلاث 550Dxدورة).300(2.5الإصدارمنالإخراجعالية
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للجينوماتالواضحةالسماتذاتالمركبةالمرجعيةبالطريقةالنتائجمقارنةخلالمنوالحذوفاتوالإدخالاتالمفردة،النيوكليوتيدلمتغيراتالدقةتحديدتموقد
NextSeqكواشفمجموعةباستخدامواحدةتسلسلتشغيلعمليةمنالدقةنتائجوتقُدمّ.1.0-2016الإصدارمنالبلاتينية 550Dxمنالعاليالإخراجذات
.32الجدول: فيالنتائجملخصويقُدمَّإليها.للرجوعدورة)300(2الإصدار

المعايير

إجمالي
الملاحظات
(الإصدار

2.5(1

حسبالنتائج
الملاحظة
2)2.5(الإصدار

حسبالنتائج
الملاحظة
3)2(الإصدار

عمليةحسبالنتائج
التشغيل
4)2.5(الإصدار

عمليةحسبالنتائج
التشغيل
4)2(الإصدار

النيوكليوتيداتلمتغيرات)PPA(الإيجابيةالنسبةتوافق
المفردة

528100100100100

99.9>99.9>52896.996.9للإدخالات)PPA(الإيجابيةالنسبةتوافق

528100100100100للحذوفات)PPA(الإيجابيةالنسبةتوافق

NPA(528<99.9<99.9<99.9<99.9(السلبيةالنسبةتوافق

OPA(528<99.9<99.9<99.9<99.9(الإجماليةالنسبةتوافق

الجسديالتوافقملخص32الجدول: 

ملاحظة)528=تشغيلعملية11×تشغيلعمليةلكلعينة48(التشغيلعملياتعددxتشغيلعمليةلكلالعيناتعددأساسعلىالحسابتم1
NextSeqكواشفلمجموعةتشغيلعملية11على(بناءًالتشغيلعملياتجميععبرالعينةنسخةحسبملاحظتهاتمتقيمةأقل2 550Dx2.5الإصدارمنالإخراجعالية(
ملاحظة).96(إجماليواحدةتشغيلعمليةعبرالعينةنسخةحسبملاحظتهاتمتقيمةأقل3
إجمالية.بصفةتشغيلعمليةكلمنالبياناتتحليلعندقيمةأقل4

الضبط

الجنسيالخط
NextSeqكواشفمجموعةضبطخضع 550Dxعيناتباستخدامللتقييمالجنسيالخطمتغيروحدةجانبإلىدورة)300(2.5الإصدارمنالإخراجعالية
TruSeqمجموعةباستخدامفرديةمكتبةإعدادالاختباروشملالتمثيلي.والفحصالبلاتينيالجينوم Custom Amplicon Kit Dxخضعتعينة12تضمّنكما
NextSeqكواشفمجموعةمندفعاتثلاثباستخدامالمكتباتتسلسلوأجُريمنها.لكلٍنسخثمانيخلالمنللمعالجة 550Dxالإصدارمنالإخراجعالية

NextSeqأجهزةمنوثلاثةدورة)300(2.5 550Dxالتسلسل.تشغيلعملياتمنعملياتتسعلإجمالي
المتغيّراتمن153=(العددالجينيالنمطاستدعاءعلىسيؤثرللفحصالمتأصلالتغيّركانإذامالتحديدالزيجوتمتغايرةالمتغيّراتذاتالعيناتاستخدامتم

الجينيللنمط0.7والزيجوتمتغايرالجينيللنمط0.2(الجنسيالخطمتغيربوحدةالصلةذويالثابتينالحديّنلكلاCxتحديدوتمالفريدة).الزيجوتمتغايرة
(VAF(المتغيّرأليلترددذيالأدنىالثابتللحدّوبالنسبةالثابت.الحدّتتجاوزالتيالمكُررةالاختباراتنسبةxيمُثّلحيثالزيجوت)،متماثل المتغيّركان،0.2

NextSeqكواشفلمجموعةالأدنىCxنسبةذو 550Dxمن99.9%>علىسيُطلقأنهإلىيشُيرما،99.9%>دورة)300(2.5الإصدارمن
(VAF(المتغيّرأليلترددذيالأعلىالثابتللحدّوبالنسبةالزيجوت.متغايرةاسمالزيجوتمتغايرةالمتغيّرات لمجموعةالأقصىCxنسبةذوالمتغيّركان،0.7
NextSeqكواشف 550Dxمتماثلةاسمالزيجوتمتغايرةالمتغيّراتمن1.5%≤علىسيُطلقأنهإلىيشُيرما،1.5%<دورة)300(2.5الإصدارمن

NextSeqكواشفمجموعةباستخدامالمفردةالتسلسلتشغيلعمليةمنCxقيمتوفيريتمالمتغيّر.نوعحسبالنتائج33الجدول: يُلخِّصالزيجوت. 550Dx
إليها.للرجوعدورة)300(2.5الإصدارمنالإخراجعالية

العددالمتغيرنوع
(VAF(المتغيّرأليلترددعندالثابتالحدّ (VAF(المتغيرّأليلترددعندالثابتالحد0.2ّ 0.7

(الإصدارCxلنسبةالأدنىالحدّ
2.5(1

Cxلنسبةالأدنىالحدّ
2)2(الإصدار

(الإصدارCxلنسبةالأقصىالحدّ
2.5(1

Cxلنسبةالأقصىالحدّ
2)2(الإصدار

المفردالنيوكليوتيدمتغير
)SNV(

94<99.9%<99.9%%1.51.0%

%0.1<%0%100%24100الإدخالات

%0.1<%0.1<%99.9>%35100الحذوفات

الزيجوتمتغايرةبالمتغيرّاتالخاصةالجنسيللخطCxقيم33الجدول: 

التباين.عنصرتحليلمنالمعياريالانحرافإجماليتقديراتإلىCxقيمتستند1
للعينة.المعياريةالانحرافاتإلىCxقيمتستند2
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الجسديالمتغير
NextSeqكواشفمجموعةضبطخضع 550Dxالعيناتباستخدامللتقييمالجسديالمتغيروحدةجانبإلىدورة)300(2.5الإصدارمنالإخراجعالية

TruSeqمجموعةباستخدامفرديةمكتبةإعدادالاختباروشملالتمثيلي.والفحصالبلاتينيللجينومFFPEبالفورمالينوالمثبتةبالبارافينالمدُمجة Custom
Amplicon Kit Dxكواشفمجموعةمندفعاتثلاثباستخدامالمكتباتتسلسلوأجُريمنها.لكلٍنسخثمانيمععينتينتضمّنكماNextSeq 550Dx

NextSeqأجهزةمنوثلاثةدورة)300(2.5الإصدارمنالإخراجعالية 550Dxالتسلسل.تشغيلعملياتمنعملياتتسعلإجمالي
الثابتالحدمنبالقربالجهازتغيّرمدىلتقييمفريدًا)متغيرًا131=(العدد0.026≥متوقعّة)VAF(متغيّرأليلترددمستوياتمعالجسديةالمتغيّراتاستخدامتم

(VAF(المتغيّرأليلترددمستوىذاتالجسديةالمتغيّراتعلى(يُطلقالجسديالمتغيربوحدةالخاص)VAF(المتغيّرأليللتردد ≥ تمللمتغير).إيجابية0.026
المتغيّرأليللترددالثابتالحدمنأكبرتكونأناحتماليةأنإذ)VAF(المتغيرأليلترددC95قيموتمُثّلالجسدية.المتغيراتمنمتغيرلكلC95قيمتحديد

)VAF(قيموتردِ.95%هوالجسديالمتغيربوحدةالخاصC95نتائجتوفيريتم.34الجدول: فيالمتغيرنوعحسبالأعلىC95تسلسلتشغيلعمليةمن
NextSeqكواشفمجموعةباستخدامالمفردة 550Dxإليها.للرجوعدورة)300(2.5الإصدارمنالإخراجعالية

2)2(الإصدار1C95)2.5(الإصدارC95للتقييمالخاضعةالمتغيراتعددالمتغيرنوع

SNV(740.0640.063(المفردالنيوكليوتيدمتغير

240.0620.061الإدخالات

330.0600.060الحذوفات

الجسديC95تركيزملخص34الجدول: 

التباين.عنصرتحليلمنالمعياريالانحرافإجماليتقديراتإلىC95قيمتستند1
للعينة.المعياريةالانحرافاتإلىC95قيمتستند2

الكاشف)(مجموعةالطريقةمقارنة

الجنسيالخط
NextSeqكواشفمجموعةعبرللتقييمفريدًامتغيرًا215منعليهالمتحصل)VAF(المتغيرأليلترددمتوسطخضع 550Dx2الإصدارمنالإخراجعالية

NextSeqكواشفومجموعةدورة)300( 550Dxكماالجنسي.الخطمتغيروحدةمنالمنُشأةالنتائجباستخدامدورة)300(2.5الإصدارمنالإخراجعالية
).2(الإصدارواحدةتسلسلتشغيلوعملية)2.5(الإصدارالتسلسلتشغيلعملياتمنعملية11من)VAF(المتغيرأليللترددالمتوسطةالمعدلاتحسابتم

مجموعتيبين)VAF(المتغيرأليلترددعلاقةالتخطيطيالرسمخلالمن3الشكليُوضّحمتغير.لكلالمتوسطالمعدللحسابالأقلعلىنسخثمانيواستخُدمت
والتأكدالتحققتمالتيالأداء،خصائصتحديدتمالكاشف،مجموعاتبينالنتائجفيوالتشابهالقويةالخطية)VAF(المتغيرأليلترددعلاقةعلىوبناءًالكواشف.

NextSeqكواشفمجموعةباستخدامالبدايةفيصحتهامن 550Dxلتكونالجنسي،الخطمتغيروحدةخلالمندورة)300(2الإصدارمنالإخراجعالية
NextSeqكواشفمجموعةعلىللتطبيققابلة 550Dxدورة).300(2.5الإصدارمنالإخراجعالية
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NextSeqكواشفمجموعةبينالجنسيالخطمتغيربوحدةالخاص)VAF(المتغيرأليلترددعلاقة3الشكل 550Dxدورة)300(2الإصدارمنالإخراجعالية
NextSeqكواشفومجموعة 550Dxدورة).300(2.5الإصدارمنالإخراجعالية

الجسديالمتغير
NextSeqكواشفمجموعةعبرللتقييمفريدمتغير501لـ)VAF(المتغيرأليلترددمتوسطخضع 550Dxدورة)300(2الإصدارمنالإخراجعالية

NextSeqكواشفومجموعة 550Dxالمعدلاتحسابتمكماالجسدي.المتغيروحدةمنالمنُشأةالنتائجباستخدامدورة)300(2.5الإصدارمنالإخراجعالية
نسخثلاثواستخُدمت).2(الإصدارواحدةتسلسلتشغيلوعملية)2.5(الإصدارالتسلسلتشغيلعملياتمنعملية11من)VAF(المتغيرأليللترددالمتوسطة

وبناءًالكواشف.مجموعتيبين)VAF(المتغيرأليلترددعلاقةالتخطيطيالرسمخلالمن4الشكليُوضّحفريد.متغيرلكلالمتوسطالمعدللحسابالأقلعلى
مجموعةباستخدامصحتهامنوالتأكدالتحققتمالتيالأداء،خصائصتحديدتمالكاشف،مجموعاتبينالنتائجفيوالتشابه)VAF(المتغيرأليلترددعلاقةعلى

NextSeqكواشف 550Dxكواشفمجموعةعلىللتطبيققابلةلتكونالجسدي،المتغيروحدةخلالمندورة)300(2الإصدارمنالإخراجعالية
NextSeq 550Dxدورة).300(2.5الإصدارمنالإخراجعالية
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NextSeqكواشفمجموعةبينالجسديالمتغيربوحدةالخاص)VAF(المتغيرأليلترددعلاقة4الشكل 550Dxدورة)300(2الإصدارمنالإخراجعالية
NextSeqكواشفومجموعة 550Dxدورة).300(2.5الإصدارمنالإخراجعالية

المراجعةتاريخ
التغييروصفالتاريخالمستند

1000000030326رقمالمستند
06إصدار

مايو
2022

المصدر.البرنامجمنمُتعمدغيرنحوٍعلىالمضُافالمحتوىلتصحيحالتحديثاتأُجريت

1000000030326رقمالمستند
05إصدار

نوفمبر
2021

الخطيرة.الحوادثعنالإبلاغبشأنوالاحتياطاتالتحذيراتبيانإضافةتمت
المقصود.المستخدمتحددالتيالأساسيةالعمللآلياتبيانإضافةتمت
بمجموعةالخاصالمرجعإضافةتمتدورة).300(2الإصدارمنالإخراجعاليةالكاشفبمجموعةالخاصالمرجعإزالةتمت

دورة).75(2.5الإصدارمنالإخراجعاليةالكاشف

1000000030326رقمالمستند
04إصدار

أغسطس
2021

الأوروبي.الاتحادمنالمعتمدالممثلعنوانتحديثتمالمراجعة.سجلجدولإضافةتمت

التجاريةوالعلاماتالاختراعبراءات
,Illumina.لشركةمملوكةومحتوياتهالمستندهذا Inc،لهاالتابعةوالشركات")Illumina،("لأيوليسهناالموضح(المنتجات)المنتجباستخداميتعلقفيمافقطلعملائهاالتعاقديالاستخدامإلىوتهدف

شركةتقدملا.Illuminaشركةمنمسبقةخطيةموافقةدونآخرشكلبأينسخهأوعنه،الكشفأوإرساله،و/أوآخرغرضلأيتوزيعهأوومحتوياتهالمستندهذااستخداميتمألايجبآخر.غرض
Illuminaالمستند.هذابموجبأخرىأطرافلأيالمماثلةالحقوقولاالعامالقانونحقوقأووالنشر،التأليفحقوقأوالتجاريةالعلاماتأوالاختراع،ببراءاتتتعلقتراخيصأي

جميعقراءةتجببه.الموضح(المنتجات)للمنتجوالآمنالسليمالاستخدامضمانأجلمنوصريحصارمبشكلٍالمستندهذافيالواردةالتعليماتاتباعجيدبشكلٍوالمدربينالمؤهلينالموظفينعلىيجب
المنتجات).(هذهالمنتجهذااستخدامقبلكاملبشكلٍوفهمهاالمستندهذامحتويات

بممتلكاتالضرروإلحاقآخرون،أشخاصأوالمستخدمذلكفيبماللأشخاص،إصابةأو(المنتجات)،المنتجفيتلفحدوثإلىبوضوحواتباعهاكاملبشكلٍهناالواردةالتعليماتقراءةعدميؤديوقد
(المنتجات).المنتجعلىينطبقضمانأيوستفقدأخرى،

منها).أجزاءأوالبرامجذلكفي(بماهناالموضح(المنتجات)المنتجاستخدامسوءعنناجمةمسؤوليةأيILLUMINAشركةتتحمللا
,Illuminaشركةلصالحمحفوظة2022لعام©والنشرالطبعحقوق Inc.محفوظة.الحقوقجميع
,Illuminaلشركةمملوكةالتجاريةالعلاماتجميع Inc.راجعالتجارية،العلاماتحولمحددةمعلوماتعلىللحصولالمعنيين.أصحابهاأوwww.illumina.com/company/legal.html.
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الاتصالمعلومات

Illumina
5200Illumina Way

San Diego, California 92122 U.S.A.
1.800.809+.ILMN (4566(

الشمالية)أمريكا(خارج+1.858.202.4566
techsupport@illumina.com

www.illumina.comIllumina Netherlands B.V.
Steenoven 19

5626DK Eindhoven
هولندا

الأستراليةالراعيةالجهة
Illumina Australia Pty Ltd

Nursing Association Building
Level 3, 535 Elizabeth Street

Melbourne, VIC 3000
أستراليا

المنتجملصقات
موقععلىأدواتكبمجموعةالخاصالرمزمفتاحراجعوالملصقات،المنتجعبوةعلىتظهرقدالتيللرموزكاملمرجععلىللحصول

support.illumina.com.
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