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1 Uvod

Gendém sa sklada z DNA, ktory mdézeme chapat, ako retazec tvoreny symbolmi A, C, G, T.
V tomto projekte chceme skimat, ako ¢asto sa opakuju k-mery (sekvencie v DNA dlzky k)
v DNA. Budeme sa snazit fitnut distribucie (krivky) na tieto data, ktoré ich ¢o najlepsie
opisuju.

2 Zimny semester

2.1 Ciel

1. faza: Analyza 1 histogramu: vytvorime Statisticky model, krivku, ktora ¢o najpresnejsie
opisuje nas histogram
2. faza: Zopakovanie analyzy pre rozne organizmy

2.2 Priebeh 1. fazy

Zacali sme s genetickou informéciou Fscherichia coli (baktéria zijica v hrubom creve).
Najprv s vlastnymi triedami som si naprogramovala niekolko distribiicii. Porovnala som
ich s hotovymi z kniznice scipy.stats (Statistical functions) a neskdr sme ich aj nahradili s
knizni¢nymi.

Vlastna implementacia niektorych distribucii:

pmf = probability mass function (function that gives the probability that a discrete random
variable is exactly equal to some value)

— Poisson 01

from scipy.special import gamma
import numpy as np



class PoissonO1:
def pmf (self, k,
alpha =

— Poisson 02

class Poisson02:
def pmf (self, k,

alpha):
np.exp (alpha)
return alpha**k * np.exp(-alpha) / (gamma(k+1) =*

alpha):

(1 - np.exp(-alpha)))

return alphax*(k-1) * np.exp(-alpha) / gamma (k)

— Geometric

class Geometric:
def pmf (self, k,

— Pareto

class Pareto:
def pmf (self, k,
a=1

p):
return p*(1-p)**(k)

alpha):

return alpha*a**xalpha / k**(alpha+1)

Zistili sme, ze krivky by lepsie opisovali data, ak by bol vypocet "posunuty - shiftnuty”.
Na to sme si vytvorili triedu Tailer, ktord nam vrati niekolko pévodnych hodnét (velkost
shiftnutia) a ostatné budd normalizované a prerobené podla pmf danej distribucie:

class Tailer:

def __init__(self, distr, q):
self.distr = distr
self.y =y
self.q = q

def pmf (self, x, alpha):
y_temp = self.distr.pmf(x, alpha)
y_result =

y_result[i] =

return np.array(y_result)

Dalej sme cheeli pouzit aj spojité distribticie. Preto som vytvorila triedu Discretize na

diskretizaciu:

class Discretize:
def __init__(self,
self.cdf = cdf

cdf):

def pmf(self, x,

Potom nasledovalo vykreslovanie dat a kriviek. Pouzila som funkcie z kniznice matplot-
lib.pyplot. (matplotlib.pyplot is a collection of command style functions that make matplotlib

work like MATLAB)

params) :
return (self.cdf(x+0.5,

params)

self.cdf (x-0.5,

y_temp * (1-sum(self.y[0:self.ql))/(1-sum(y_temp[0:self.ql))
for i in range(self.q):
self.y[i]

params))/(1-self.cdf (0.5,

params))



2.3 Priebeh 2. fazy

Pomocou programu Jellyfish (Jellyfish is a command-line program for fast, memory-efficient
counting of k-mers in DNA) som si vytvorila textové sibory z genomickych dat nasledujicich
organizmov pre k € {11,21,31}:

Drosophila melanogaster (ovocnd muska)

Arabidopsis thaliana (rastlina)

Saccharomyces cerevisiae (kvasinka pivna)

Staphylococcus aureus (baktéria)

AR B S

Escherichia coli (baktéria)

Pre zvoleny organizmus a k som vykreslila genomické data a distribucie (Poisson, Geometric,
Pareto, Gamma, Cauchy) pre zadany pocet shiftnuti. Dalej pre vietky vysledky som spo-
¢itala rézne metriky (L1 a L2 norma) a vypisala 3 najlepsie distribucie.

Nésledne pre vsetky metriky (L1 a L2) som zndzornila presnost danych rozdeleni pre pre
zadany pocet shiftnuti.

2.4 Vysledky

Vysledkom boli podla 2.fazy nasledujice grafy a vypis najpresnejSej distribticie pri danej
metrike:
Na nasledujuicich grafoch som zvolila genomické data Drosophila melanogaster pre k = 31,

shiftnutia 0 az 3.
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https://www.ncbi.nlm.nih.gov/genome/?term=Drosophila+melanogaster
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/genome/?term=Arabidopsis+thaliana
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/genome/?term=Saccharomyces+cerevisiae+S288C
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/genome/?term=Staphylococcus+aureus+subsp.+aureus+NCTC+8325
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/genome/?term=Escherichia+coli+str.+K-12+substr.+MG1655
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Analyza frekvencii k-merov, shiftnute o 3

107!

._.
=
b

Pocet k-merov
[
(=]

1077

Poisson
Geometric
Pareto
Gamma
Cauchy

Top 3 for L1 norm:

1. Pareto shifted: 3
2. Cauchy shifted: 3
3. Cauchy shifted: 2

Top 3 for L2 norm:

1. Pareto shifted: 3
2. Cauchy shifted: 2
3. Cauchy shifted: 3
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Dalsfm vysledkom je aj znazornenie presnosti danych rozdeleni pre dany pocet shiftnuti
pre vSetky metriky (L1 a L2):
(na obrazku je znova zobrazeny predchadzajici vstup)
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3 Letny semester

3.1 Ciel

Analyza frekvencii pokrytia zo sekvenacénych ¢itani a réznych faktorov, ktoré ich frekvenciu
ovplyvnuja.

3.2 Spracovanie bed Graphov

V tomto semestri sme spracovali histogramy zo suborov, kde sme mali pre kazdu poziciu v
gendéme pocet, kolko sekvenacnych ¢itani je na danej pozicii zarovnanych.
Stubory boli vo formate bed Graph:

chromName chromStart chromEnd dataV alue

kde dataV alue znaci pocet ¢itani v polootvorenom intervale chromStart az chromEnd.
Najprv som prerobila vstupny stibor do vhodného formatu, aby som mohla vyuzit vykre-

slovaciu funkciu zo zimného semestra. Pouzili sme distribucie: Gauss, Poisson, Binomial,

Negative Binomial.

Na nasledujucich obrazkoch vidime fitovanie tychto distribucii na dvoch bedGraphoch z ge-

nomickych udajov baktérie F.coli.

Histogram - E. coli myseq
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https://genome.ucsc.edu/goldenPath/help/bedgraph.html
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3.3 Dalsie vizualizicie bedGraphov

100

Déta som tiez upravila, aby sme ich vedeli zobrazit 2D histogramom (heatmap-om). Takto
sme mali pre kazdu poziciu dve hodnoty, ktoré ju opisuju.
Na obrazkoch vidime tdaje z predoslych dvoch bedGraphoch z genomickych tdajov baktérie
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https://docs.scipy.org/doc/numpy/reference/generated/numpy.histogram2d.html

3.4 Vizualizacie podla r6znych charakteristik genému

Neskor sekvenciu nukleotidov sme spracovali zo stiborov, ktoré boli v textovom formate
FASTA. Takto sme mohli pocitat aj rozne charakteristiky genému. Tzv. oknové Statistiky
sme mohli pouzit ako hodnoty pre pozicie v genéme. Tieto Statistiky si mézeme predstavit
tak, Ze mame okno - podretazec - nejakej fixnej neparnej dizky. Tymto oknom sme prechadzali
(postuvali vzdy o poziciu okno) sekvenciu z FASTA siboru a vzdy aplikovali nejakt fuknkeiu
na to okno. Tieto funkéné hodnoty sme si ulozili pre kazdu jednu poziciu, a potom zobrazili
2D histogramom a boxplotom.

3.4.1 Vizualizacia poc¢tu GC v genéme E.coli

Jedna takéato jednoducha charakteristika je vypocet poctu G, C. Na obrazku vidime tito
statistiku pre E.coli s oknom velkosti 101.

Heatmap: E. coli - myseq, GC count - window size=101
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https://en.wikipedia.org/wiki/FASTA_format
https://en.wikipedia.org/wiki/FASTA_format
https://docs.scipy.org/doc/numpy/reference/generated/numpy.histogram2d.html
https://seaborn.pydata.org/generated/seaborn.boxplot.html

Boxplot: E. coli - myseq, GC count = window size=101
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3.4.2 Vizualizacia entropie v genéme E.coli

Dalsia charakteristika bola entropia - miera ndhodnosti. Na obrazku vidime tito Statistiku
pre E.coli s oknom velkosti 101.

Heatmap: E. coli - myseq, Entropy - window size = 101
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https://en.wikipedia.org/wiki/Entropy_(information_theory)
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