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* Geneticky variant

» Specifickd ¢ast gendmu rozdielna
medzi gendmami dvoch jedincov

GeﬂetiCk\I/ toho istého druhu
variant * SNV, inzercia, delécia

* Ako sa varianty hladaju
* Sekvenovanie, zarovnanie, hladanie variantov

* Preco varianty hladame
e Evolucia, medicina, slachtitelstvo




* \/ vinifera ssp. sylvestris
e Studie
» Evolutionary genomics of grape (V. vinifera
ssp. vinifera) domestication (2017)

(Viﬂi(\f hl’OZﬂOI’Od\I/) * Whole-genome resequencing of 472 Vitis
accessions for grapevine diversity and
demographic history analyses (2019)

Viitis vinifera

e Databazy
* VitisGDB




* Vytvorit databazu variantov v gendéme
vini€a z verejne dostupnych dat

Ciel pré ce * Porovnat so vzorkami skimanymi
na Prirodovedeckej fakulte UK




* \\yber podmnoziny vzoriek

* Kontrola a predspracovanie dat
* FastQC, Trimmomatic

Prv()tny e Zarovnanie C¢itani
* BWA-MEM, Hisat2

* Oznacenie duplikatov
e Samtools markdup

oristup

e Statistika a vyhodnotenie nastrojov
e Samtools stats, samtools flagstat




Porovnanie zarovnanych Citani v percentach

nastrojmi BWA-MEM, Hisat2

Genom 12X

Geném 12X.v2

Vzorka BWA-MEM | HISAT2 | BWA-MEM | HISAT?2
V. v. sylvestris Liang2019-TA-6201 98,31 % 74,65 % 9,77 7o 67,78 %
Kultivar Liang2019-TA-238 98,86 % 68,65 % 98,38 % 64,62 %
V. v. sylvestris SK-41A13 93,73 % 75,09 % 93,28 % 71,10 %
V. labrusca SK-41A49 88,66 % 59,44 % 88,29 % 56,53 %




e |dentifikacia variantov
Prvotny e GATK, Freebayes a Bcftools

prfstu 0 * Filtracia
» Statistika a vyhodnotenie nastrojov




Porovnhanie poctu najdenych variantov

nastrojmi Bcftools , GATK a Freebayes

BCFtools GATK BCFtools GATK
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Freebayes Freebayes
Pred filtraciou Po filtracii




» Systém Snakemake
* Podklad pre automatizaciu
Hromadné * PrieCinkova struktura

spracovanie e Zoznam variantov (VCF) pre kazdu
skumanu vzorku

* Analyza vysledkov




Vysledky

* Bioinformaticky postup

e Spracovanie 38 vzoriek

* 3 mld. ¢itani a 483 mld. nukleotidov

* 44 milidonov variantov s kvalitou aspon 30

» Dalie analyzy najdenych variantov

e Zdavislost medzi po¢tom zarovnanych baz
a poctom variantov

* Analyza hlavnych komponentov (PCA)
e Jaccardova miera podobnosti
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Jaccardova
miera

podobnosti

* \lyjadrenie podobnosti dvoch mnozin
* Podiel prieniku a zjednotenia mnozin
* Mnoziny variantov — VCF suborov

* Medzi kazdou slovenskou a kazdou
skiumanou vzorkou
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Liang2019-TA-183

Liang2019-TA-238

Liang2019-TA-249

Liang2019-TA-264

Liang2019-TA-280

Liang2019-TA-379

Liang2019-TA-398

Liang2019-TA-18
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podobnosti
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Liang2019-TA-6255
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SK-41A13 -
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Liang2019-Z154
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SK-41A13 SK-41A41 SK-41A48 SK-41A48
Slovenské vzorky




NEVigal

do buducna

* Doplnenie databazy dalsimi vzorkami
» Studium fylogenetickych vztahov
 VVolba inych nastrojov, nastaveni
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Dakujem za pozornost




Otazky

Pri porovnani zarovnani vybranych suborov voci referencnému
genomu Pinot Noir gendm 12X a gendm 12X.v2 bolo v starse;
verzii (12X) zarovnanych o nieco viac Citani ako v novsej (12Xv2).

Ako si vysvetlujete tento rozdiel?

Genom 12X | Genom 12X.v2
Vzorka BWA-MEM
V. v. sylvestris Liang2019-TA-6201 | 98,31 % 97,77 %
Odpoved:

* Vybrat ¢itania, ktoré sa nezarovnali a pozriet, kam sa ¢itania v druhom gendme zarovnali
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Najvyssie percento zarovnanych Citani k referencnému genomu
bolo pozorované u vzorky Liang2019-TA-264. Oznaceny kultivar
Pinot Noir Liang2019-TA-379 totozny s referenchou odrodou
vykazoval az druhé najvyssie percento Citani k referencnému
genomu. Najmenej variantov bolo najdenych vo vzorke
Liang2019-TA-249. U ktorej zo vzoriek (Liang2019-TA-264 vs.
Liang2019-TA-249) je vyssSia pravdepodobnost usudzovat, Ze sa
jedna o odrodu Pinot Noir?
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Vzorka Citania | Zar. Citania Chyb. | Var.
Liang2019-TA-249 | 46743 99,03 % 2,10 % | 2890
Liang2019-TA-264 | 42253 99.21 % 2,03 % | 3638
Liang2019-TA-379 | 43838 99,16 % 1,75 % | 4381

Odpoved:

* Nevieme s istotou povedat na zdklade Statistik

* PCA analyza

* Daldie metddy a parametre
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Najvyssi pocet vsetkych variantov bol najdeny u vzorky SK-41A49

V. labrusca. Tento druh vinica je zaujimavy najma pre odolnost voci
fyloxére. Na druhej strane, senzorické vlastnosti vina vyrobeného

z tejto odrody nie su najlepsSie hodnotené. Aké ndstroje/pristup by

ste navrhovali pouzit na odhalenie najviac variabilnych oblasti genému
V. labrusca v porovnani s V. v. sylvestris?

Odpoved:
* Vyfiltrovanie rozdielnych variantov v oboch vzorkach
e Skumanie rozdielov v génovych oblastiach

* Pozriet sa na nesynonymné mutacie
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Mohla by autorka struéne zhrnut metddy, ktoré sa pouzivaju
na odliSenie biologickych variantov od technickych artefaktov?

Odpoved:

* Predspracovanie dat — orezanie Citani, odfiltrovanie Citani s nizkou kvalitou, odstranenie
adaptérov

e QOdstranenie duplikatov

* Filtrovanie variantov — odlisnost kvality referen¢nej a alternativnej bazy, podiel kvality
a pokrytia genému
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