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Opakovanie: Heuristické lokalne zarovnavanie, BLAST

Priklad: k = 2 (zaginame z jadier dizky 2).
(V praxi sa pouziva k = 10 a viac.)
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1. najdi zhodné useky
2. rozsir bez medzier
3. spoj medzerami
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Senzitivita heuristického algoritmu

Odhad senzitivity:
Predpokladadme zarovnanie bez medzier, dizky L

Kazda pozicia je zhoda s pravdepodobnostou p

Senzitivita:

f(L,p) = Pr(zarovnanie obsahuje k zhéd za sebou)
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Senzitivita heuristického algoritmu

Predpokladame zarovnanie bez medzier, dizky L
Kazda pozicia je zhoda s pravdepodobnostou p
Senzitivita f (L, p) = Pr(zarovnanie obsahuje k zhéd za sebou)

Nahodné premenné: Na zamyslenie
X;: je na pozicii ¢ v zarovnani zhoda? PY,=1)="
Y : je na pozicii 7 zaciatok jadra? Hodnoty premennej Y ?
Y = ZZ Y, E(Y) ="
f(L,p)=P(Y >0)=1—-P(Y =0) P(Y = 0) =2
Priklad £ = 3:
AGTGGCTGCCAGGCTGG
CGAGGCTGCCTGGTTGG
X; 01011111110110111
Y, 000111110000001



Senzitivita heuristického algoritmu

Zarovnanie dizky L, pr. zhody p

X;: je na pozicii 2 v zarovnani zhoda?

Y;: je na pozicii ¢ zaciatok jadra?

Y = Zz Y;

P(Y = 0) spotitame dynamickym programovanim

A[n] = Pr(zarovnanie dizky n neobsahuje k zhéd za sebou)
Budeme rozliSovat’ pripady podfa toho, kofko je na konci jednotiek

Priklad & = 3:
AGTGGCTGCCAGGCTGG

CGAGGCTGCCTGGTTGG
X, 01011111110110111
Y, 000111110000001



Opakovanie: ako funguje hfadanie jadier

DB: uloz k-mery do slovnika Query: hfadaj v slovniku

AGTGGCTGCCAGGCTGG
cGaGGCTGCCaGGLTGG
AGTGGCTGCCAGGCTGG cGaGGCTGCCLGGLTGG
AGTGG, 1 AGGCT, 11 CGAGG, 1
GTGGC, 2 AGTGG, 1 GAGGC, 2
TGGCT, 3 CAGGC, 10 AGGCT, 3 —> 11
GGCTG, 4 CCAGG, 9 GGCTG,4 —> 4,12
GCTGC, 5 CTGCC, © GCTGC,5 —> 5
CTGCC, 6 GCCAG, 8 CTGCC,6 —> ©
TGCCA, 7 GCTGC, 5 TGCCT, 7
GCCAG, 8 GCTGG, 13 GCCTG, 8
CCAGG, 9 GGCTG, 4,12 CCTGG, 9
CAGGC, 10 GTGGC, 2 CTGGT, 10
AGGCT, 11 TGCCA, 7 TGGTT, 11
GGCTG, 12 TGGCT, 3 GGTTG, 12

GCTGG, 13 GTTGG, 13



Setrenie paméatou: BLAT

=5,s=3

AGTGGCTGCCAGGCTGG
cGaGGCTGCCaGGLTGG

AGTGGCTGCCAGGCTGG
AGTGG
GTGGC
TGGCT, 3
GGCTG
GCTGC
CTGCC, 6
TGCCA
GCCAG
CCAGG, 9
CAGGC
AGGCT
GGCTG, 12
GCTGG

CCAGG, 9
CTGCC, 6
GGCTG, 12
TGGCT, 3

cGaGGCTGCCtGGLTGG
CGAGG, 1
GAGGC, 2
AGGCT, 3
GGCTG, 4 —-> 12
GCTGC, 5
CTGCC,6 -> 6
TGCCT, 7
GCCTG, 8
CCTGG, 9
CTGGT, 10
TGGTT, 11
GGTTG, 12
GTTGG, 13



Setrenie pamatou: minimizery

=5H,s=14

AGTGGCTGCCAGGCTGG
AGTGG, 1
GTGGC
TGGCT
GGCTG
GCTGC, 5
CTGCC, ©
TGCCA
GCCAG
CCAGG, 9
CAGGC, 10
AGGCT, 11
GGCTG
GCTGG

AGGCT, 11
AGTGG, 1
CAGGC, 10
CCAGG, 9
CTGCC, 6
GCTGC, 5

cGaGGCTGCCLGGLTGG
CGAGG
GAGGC
AGGCT,3 —> 11
GGCTG
GCTGC
CTGCC, 6 —> 6
TGCCT
GCCTG
CCTGG, 9
CTGGT, 10
TGGTT
GGTTG
GTTGG



BLAST vs BLAT vs minimizery

n: dizka DB, m: dizka query, krok s

Program k-merov v slovniku  k-merov hfaddme  jadro zarucené pri
BLAST n m k zhod pri sebe
BLAT n/s m k 4 s — 1 zhod pri sebe

minimizery cca2n/(s + 1) cca2m/(s + 1)

k + s — 1 zhod pri sebe

V poctoch k-merov sme zanedbali ¢leny typu —k + 1

Nastroj minimap2 (Heng Li 2018):

- k = 15, s = 10 nanopédrové ¢itania vs gendém

-k = 15, s = 5 prekryvy v nanoporovych ¢itaniach
-k =19, s = 10 porovnanie genémov s 80% zhodami



MinHash

Technika navrhnuta na hfadanie podobnych textov, napr. webstranok

Text reprezentujeme ako mnozinu slov.

Jaccardova miera podobnosti mnozin:
Mnoziny A, B C U (U je univerzum, napr. vSetky slova)

J(A, B) = 355

Na zamyslenie:

Aké hodnoty méze J (A, B) nadobudnut?
Za akych okolnosti nadobudne extrémy?
Co by mohli byt “slovd” v DNA?

Ako rychlo spocitame?

Co ak mame vela dvojic A, B?
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Odhad Jaccardovej miery vzorkovanim

- ANB
Chceme odhadnut J(A, B) = w
Vzorkujeme w1, Ua, . . . , U rovnomerne, nezavisle z A U B

Nech X; = 1 ak u; patrido A N B a X; = 0inak
P(X;=1)="

Nepraktické:
- nevieme rychlo vzorkovat z A U B

- nevieme v malej pamati zistit, ¢iu; € AN B
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Odhad Jaccardovej miery hasovanim (minHash)

Nech h je (nahodna) hasovacia funkcia na U

PovaZujeme ju za nahodnu permutéciu

A ={ay,as9,...,a,} definujeme

minHashy(A) := min{h(a1), h(az),...,h(an)}

Nech X = 1 ak minHashy(A) = minHashy(B) inak 0.
Potom F[X] = J(A,B) =|ANB|/|AU B|

Chceme pocitat premenné X1, ..., X, pre nezavisle zvolené nahodné
hasovacie funkcie h1, ..., hs.
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MinHash

Vypocet sketchov pre dokumenty:

Zvolime si “ndhodné” hasovacie funkcie h1, ..., hg
Pre kazdy text A = {a1 ...a,}:
Pre kazdu funkciu h; z by, ..., hs:

SA,z' = min{hi(al), hi(ag), c ooy hz(&n)}

Porovnavanie sketchov pre dokumenty:
Pre kazdé dva texty A, B

r = |{Z . SAJ' — SB,@'H
x/s je odnad J(A, B)

Cas a pamit’?
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Program Mash na porovhavanie genémov

Pouziva k = 21, s = 1000 (s najmensich v jednej haovacej funkcii)
sketch ma asi 8kb na gendm (gendm ma miliony az miliardy nukleotidov)
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