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Uvod do problematiky

AGTCGGCGTTCGCCTTAACCGCTGTATTGTT




Uvod do problematiky

kmer mean sd

AAAAAA  -0.53125 0.33288004
AAAAAC -0.8561053°0.33288004
AAAAAG -0.6227140:0.33288004
AAAAAT  -0.8553921!0.33288004
AAAACA -1.3231160:0.33288004
AAAACC -1.4454362¢0.33288004
AAAACG -1.3438284¢0.33288004
AAAACT -1.3678160¢ 0.33288004
AAAAGCA -0.7254464:0.33288004
AAAAGC -0.8928571¢0.33288004
AAAAGG -0.8106306¢0.33288004
AAAAGT -1.0230346¢0.33288004
AAAATA  -1.3443526° 0.33288004
AAAATC  -1.6689948° 0.33288004
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Uvod do problematiky

referencia ‘ ACGCTGACTG..ACTCACTCTCCG

surovy signal ‘
hlradany v referencii

35300 35350 35400 35450 35500 35550 35600



Navrhovaneé riesenie

1. Nasimulovat' umely signal z referencie

Vytvorit alternativnu reprezentaciu tohto signalu

3.  Vytvorit index, ktory nam umozni rychlo odpovedat na otazku, ¢i sa signal
nachadza v referencii

N

- alternativa fungujuceho pomalsieho riesenia [Loose et al., 2016]



Simulacia signalu

GAMITCA CWA A C C TCTCT TAM ACT C TG GTCGCM AC

GAAATTCACCATAACCTCTCTTARAACTCTGGTCGCAAAG




Diskretizacia signalu

- snahao lepSiu reprezentaciu signalu

- umoznenie vyhladavania v signale



dadadaaaaaaaaaaaabaabccbbdeeeeeeedeececececeefeeefffecdd

babcbd e d e fe f ecd




Diskretizacia signalu




Simulovany a realny signal

Simulovany signal Realny signal

i

Reélny signal - kizavy priemer

il




\ Rozdelenie na k-tice
| = 4 (pocet urovni) a bcdaﬁpcd acdacdcac

k = 5 (dizka k-tic) abcda | bcdac | cdaca ...



\ Zdielané k-tice

Umely signal abcdacacda {abcd, becda, cdac, daca, acac, cacd, acda}

Realny signal cabcdabac {cabc, abcd, bcda, cdab, daba, abac}

dobré zdiel'ané k-tice (2)



Vysledky - Graf |

4 drovne 5 Urovni 7 urovni

T T T

100 125 150 175 200 25 50 5 100 125 150 175 200 > 100 125 150 175 200

dizka k-tice: w4 7 wem 13 w17 2] w—28




Vysledky - Graf 2

4 drovne 5 drovni 7 urovni
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Budovanie indexu 1

Postup:

Tvorba umelého signalu z DNA referencie
Vytvorenie Urovinového retazca

Rozdelenie retazca na prekryvajlce sa k-tice
Vlozenie k-tic do heSovacej tabulky

HoODdNPR



Vysledky - budovanie indexu 1

4 Urovne 5 drovni 7 urovni

w— k-mer length 17 k-mer length 21 wem k-mer length 24




Budovanie indexu 2

Postup:

1. Pouzitie klasického zarovnavacieho algoritmu minimap2 [Li. H, 2018]

2. N3ajdenie urovnového retazca readlneho signalu v referenénom Uroviiovom
retazci

3. Pouzitie substitucie pre pocet levelov podet Urovni4:

(a)_>(A) (b)_>lC) ‘C,—>‘G, (d)_>lT)

4. Toumozni pouzit tradi¢né algoritmy na hfadanie DNA sekvencie vo velkej
referencii



Zhrnutie

-V praci sa podarilo preskimat diskretizaéni metédu

- sama o sebe maisté limitacie
- viaceré metody viedli k jej zlepSeniu

Priamociare budovanie indexu neldspesné

- prevedenych viacero experimentov identifikujicich problémy

Preformulovanie problému na iny bioinformaticky problém

- ziskanie informacii o kvalite diskretizaGnej metédy
- ziskanie intuicie o dalSom smerovani

InSpiracia pre buducu pracu v tejto oblasti



Moje vyjadrenie k posudku oponenta

- Vyjadrenie k rychlosti metody pouzivajicej algoritmus minimap?2
- Payne, Alexander, et al. "Nanopore adaptive sequencing for mixed samples, whole
exome capture and targeted panels." (2020)

- Inétypy filtracie falosnych hitov v indexe

- Vyjadrenie k celkovému zaveru posudku
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Vyzvy bakalarskej prace

1. Prienik do problematiky a zorientovanie sa v nej

a. Zapisanie si predmetu Metddy v bioinformatike
b. Roénikovy projekt na bioinformatickud tému

2. Velka ¢ast prace tvorena experimentmi

a. Casté stretnutia so skolitelom
b. Stadiuminych prac

3. Problematika s neexistujucim priamociarym rieSenim
a. Mnozstvo implementacii s velkym percentom omylov

4. Prezentacia nelspesnych experimentov



