Predstaveni programu Bowtie 2

Principy zpracovani sekvenacnich dat a datove
formaty




Co je Bowtie?

e program na zarovnani DNA sekvenci
e optimalizovany pro kratké sekvence 30-50bp
e algoritmus Burrows-Wheeler

e podpora vetsiny OS
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Viastnosti Bowtie

+ velice rychly pro kratke sekvence

+ nizké pametove naroky

+ podpora standardnich formatu (FASTA...)
+ nastaveni citlivosti vs. dopad na rychlost
- neni tak obecny (prf. BLAST)

- v dobé uvedeni podpora zarovnani pouze
jednoho viakna (Paired-End alignment)



Datove formaty

e \/stupni

o FASTA
o FASTQ
O raw...
o Vystupni
o SAM/BAM (podpora SAMtools)

o konverzni programy pro .map (Maq)
o (index pro BWT)



FASTA a FASTQ

e textove formaty pro zapis sekvenci
o nukleotidu

o proteinU

e FASTA

>hlavicka
ATGCGGTGTAGGATGAGCCA. ..

e FASTQ

o FASTA + hodnoceni kvality sekvence

o rozdily v interpretaci, kddovano v ASCII pod sekvenci



Vystupni datovy format SAM

e SAM = Sequence Alignment / Map
e standardizovany textovy format pro zapis
zarovnani sekvenci

@HD VN:1.3 SO:coordinate
@SQ SN:ref LN:45
name flag refname pos mapq cigar rnext pnext tlen seq quality

e Kompletni specifikace
o http://samtools.sourceforge.net/SAM1.pdf



Burrows-Wheelerova transformace

e algoritmus puvodné pro kompresi dat

e zalozena na vybéru prvku ze vSech rotaci
retezce

e vyhoda - nizké pametové naroky

$agat
agat$
agat$ at$ag tdgaa
gatba
tdaga



Burrows-Wheelerova transformace

e rekonstrukce retézce inverzni transformaci
e [ast-First mapovani

F L

Sagat ¢ >t 4
agatd > g
atbag g > g
gatba g > g
tdaga




BWT pro hledani prefixu

e efektivni hledani retézcu s odpovidajicim
prefixem

e vysledek: N po sobé jdoucich radku

e Bowtie rozsiruje o "non-exact match"

gat gat gat
$agat P$agat  $agat
agaty agaty  agat$
atdag  at$ag atdag
gatba gatba gatba
tdaga tdaga  tdaga




Bowtie 2

opet zalozen na BWT
optimalizovan pro delsi sekvence 100-
1000bp

o moderni metody sekvenovani

podporuje lokalni zarovnani
podpora prekryvu neurcitych bazi (N)

prepracovan algoritmus hodnoceni



Bowtie 2 - Lokalni zarovnani

e Globalni zarovnani (uplné konce)
GACTGGGCGATCTCGACTTCG

Errr et e
GACTG--CGATCTCGACATCG

e Lokalni zarovnani
ACGGTTGCGTTAA-TCCGCCACG

RN
TAACTTGCGTTAAATCCGCCTGG



System hodnoceni zarovnani

e moznost nastaveni konkrétnich hodnoceni
o bonus shody
o malus neshody

o malus mezery

o malus neurcite baze (N)
e podobné hodnoceni u algoritmu Needleman-

Wunsch a Smith-Waterman



Praktické veci

Moznost vyzkouset i predkompilovanymi indexy
(E.coli 5SMB .. Clovek 2.7GB)

o http://bowtie-bio.sourceforge.net
o http://bowtie-bio.sourceforge.net/bowtie2
o Pro Bowtie2 je jich méne

e Dostupnost pro Win/Linux/OS X

o Nebo zdrojove soubory



Odkazy

e Bowtie

O http://bowtie-bio.sourceforge.net
e Bowtie 2

O http://bowtie-bio.sourceforge.net/bowtie2
e Bowtie paper

O http://genomebiology.com/2009/10/3/R25
e SAMtools

O http://samtools.sourceforge.net/

e BWT v Bowtie

O http://www.biomedcentral.com/content/pdf/gb-2009-
10-3-r25.pdf



