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1 - First-generation

sequencing

SANGER

« 1977
« Fragmentos de 500-900bp

 Custo alto por bp
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2 - Second-generation
Sequencing (NGS)

« Conhecido também como Sequenciamento de Alta Performance

« Fragmentos de 50-300 bp
 Custo baixo por bp

« Automatico

« Processamento paralelo massivo de fragmentos de DNA

« Sequenciamento em dias
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l

3. Third-generation

Sequencing

« Sequenciamento de fragmentos longos

« Nao é preciso fazer PCR da amostra
« ~12kb - ~2Mb

- E necessario pouca amostra

« Baixo - moderado custo por bp

« Sequenciamento em horas
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Construcao dos contigs » Alinhamento dos Contigs
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ESTRATEGIAS PARA MONTAGEM COM SHORT READS

Construcao de
2 sub-bibliotecas
Fragmentacao com sobreposicao
de sequéncia
Read [T — a-_
eaas _-l- —— =___ —_ — T —
o e A e
—
\ - —~— F
— ragmentacao separada
ks ~ de cada clone
GTCAGTCAGTCAGTCAGTCAGTAC CAGTCGTACGTACGT . |
’ AGTCAGTCAGTACTGCTGCTGCGTGE
Alinhamento | T carostoaracaatcamac |
CAGTCGTACGTACGT o e
Eons.enso [ECTCAGTCAGTCAGTCAGTCAGTACTGCTGCTGCGTGGTGTATGCAGTCGTACGTACGT. | Reads _r _r_ =_ — T —
Ont/g — 1\ ?— —_—-_—_ —
—
~
\ —— S~
~
-~
%orcaotcnmcmtcwrcaouc CAGTCOTACGTACGT |
AGTCAGTCAGTACTGCTGCTOCGTG
Alinhamento | o eesvecens |
CAGTCGTACGTACGT
Consenso [COTCAGTCAGTCAGTCAGTCAGTACTGCTOCTOCOTOGTGTATGCAGTCOTACOTACOT . |
SuperContig ou Scaffold

(Hugo., 2014)
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PROGRAMAS DE MONTAGEM DE SHORT READS

ABySS

ALLPATHS SHARCGS

SHORTY

PLATAFORMA ONLINE PARA MONTAGEM DE GENOMAS

GALAXY
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ESTRATEGIAS PARA MONTAGEM COM LONG READS

Sequenciamento Leituras longas Auto mapeamento

Montagem das read
corrigidas

Correcao de erros

Polir os contigs
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ESTRATEGIAS PARA MONTAGEM COM LONG READS

Figure 2. Comparison of results of independent assembly strategies. (A) Genome

assembled with nanopore reads; (B) longest contig assembled with PacBio reads; (C)
genome assembled with lllumina reads. Plots were obtained by using Bandage on the

‘assembly graph.gfa® output file from SPAdes or the “contig.gfa” output file from Canu.
Connections between contigs represent overlaps between contig ends.

(A) (B) (C)

Zhang et al.,



Estratégias para a montagem de genomas de novo, tipos de dados. Avaliacao de montagens

PROGRAMAS DE MONTAGEM DE LONG READS
COM CORRECAO DE ERROS SEM CORRECAO DE ERROS

FALCON
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PROGRAMAS DE MONTAGEM DE LONG READS
PARA MAPEAMENTOS PARA CORRECAO DE ERROS

BWA-MEM Frame-Pro

minialign/minimap

BBMap/BBTools

PLATAFORMA ONLINE PARA MONTAGEM DE GENOMAS

GALAXY
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PROGRAMAS DE MONTAGEM DE LONG READS

POLIMENTO DE SEQUENCIAS

Nanopolish
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RECOMENDAGAO DE PIPELINE

PacBi1o ou ONT Avaliacao da qualidade da
sequenciamento read e filtrar

Montagem

Avaliacao Correcao de erros e Ter uma sequencia unica
polimento consesus

Montagem

» Mapeamento em nivel
cromossomatico

Anotacao

subcromossomatico de
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ESTRATEGIAS PARA MONTAGEM HIBRIDAS

Short reads: ~150) ong soai i 0l  Cobertura completa e contiguidade

o g oo | g Rctcon) _ _
 Illumina + PacBio

: e o e - Util para genomas de plantas poliploide
« Correcao de erros
e m— -
3 i ssemy s —_ « Melhoria na estrutura do genoma
resolve ambiguities wit

higher coverage and
differing read lengths

Wang et al.,
2012

Unicycler
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BIOINFORMATICA

y E 9
Y

DN RN Proteina
A A

Esses dados sao armazenados em formatos
digitais
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TIPOS DE ARQUIVOS GERADOS

FASTA

e Descrito no final dos anos 80;

* Com o tempo evolulu por consenso;

* Dificil de 1lidar com 1linhas longas
sem quebra de linha;

* Formato wutilizado em genomas de

referéncia.
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TIPOS DE ARQUIVOS GERADOS

Arquivo

>NG 0 Zg 001-38170 Homo sapiens palired box 6 (PAX0)

ACCCTEI QTATCATTGACATTTAAACTCTGGGGCAGGTCCTCGCGTAGAACGCGGCTGTCAGATCT
GUCCARCTICCCLTGLCCEGAGCGGECEETGAGAAGTGIGGGARCCEELGETGCCAGECTCACCTGCLICCCLGE
CCTCCGCTCCCAGGTAACCGCCCGGGCTCCGGLCCCCGGLCCCGGLCTCGGGGCCCGLCGGEGGLCCTCTCCGLTG
CCAGCGACTGCTGTCCCCAAATCAAAGCCCGCCCCAAGTGGCCCCGGGGCTTGATTTTTGCTTTTAAAAG
GAGGCATACAAAGATGGAAGCGAGTTACTGAGGGAGGGATAGGAAGGGGGGTGGAGGAGGGACTTGTCTT
TGCCGAGTGTGCTCTTCTGCAAAAGTAGCAAAATGTTCCACTCCTAAGAGTGGACTTCCAGTCCGGCCCT
GAGCTGGGAGTAGGGGGCGGGAGTCTGCTGCTGCTGTCTGCTAAAGCCACTCGCGACCGCGAAAAATGCA
GGAGGTGGGGACGCACTTTGCATCCAGACCTCCTCTGCATCGCAGTTCACGACATCCACGCTTGGGAAAG
TCCGTACCCGCGCCTGGAGCGCTTAAAGACACCCTGCCGCGGGTCGGGCGAGGTGCAGCAGAAGTTTCCC
GCGGTTGCAAAGTGCAGATGGCTGGACCGCAACAAAGTCTAGAGATGGGGETTCGTTTCTCAGAAAGACGC
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TIPOS DE ARQUIVOS GERADOS

FASTQ

* Contém sequéncias + pontuagdes de
qualidade;

* Formato de dados perpetuado e

amplamente aceito; 1. Sanger standard: fastq-sanger;
° Possul variantes: 2. Solexa/Illumina: fastq-solexa;

3. Illumina 1.3+: fastg-illumina
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TIPOS DE ARQUIVOS GERADOS

FASTQ

(1) Contém a informacao do

@SRR014849.1 EIXKN4201CFU84 length=93

GGGGGGGGGGGGGGGGCTTTTTTTGTTTGGAACCGAAAGG ldentificador da sequéncia

GTTTTGAATTTCAAACCCTTTTCGGTTTCCAACCTTCCAA iniciando com ug'
AGCAATGCCAATA ) | )
+SRR014849.1 EIXKN4201CFU84 length=93 (2) Contém a informagao da
3+&$#unu|||||t||||||n|||7F@71, ) ”;C?O’B;?GB; :EA1EA sequéncia de bases;
1EA5°9B: 7:#9EAODQ@2EA5’ : >57:%A; A8BA ; 79B; DG

/=<?7=9<2A8== (3) A 1linha iniciada por
Q@title and optional description H indica ° fim da
sequence line(s) sequéncia de bases e o

+optional repeat of title line

quality line(s) inicio das informagdes de

qualidade na préxima linha.
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@HWI-EAS209 0006 FC706VJ:5:58:5894:211414#ATCACG/1

|dentifier
Sequence TTAATTGGTAAATAAATCTCCTAATAGCTTAGATNTTACCTTNNNNNNNNNNTAGTITCTTGAGA
+ sign & identifier{ +HWI-EAS209 0006 FC706VJ:5:58:5894:21141#ATCACG/1
Quality scores— efcfffffcfeefffcffffffddf feed]" ] Ba ~ [YBBBBBBBBBBRTT\|]|] []dddd"
,___'T
Base T

phred Quality ] =29

* Formato padrao nas pipelines de montagem de genomas de novo.

« Usado em analises de bioinformatica, como controle de qualidade
(FastQCQC).



TIPOS DE ARQUIVOS GERADOS

|dentifier @HWI-EAS209 0006 FC706VJ:5:58:5894:21141#ATCACG/1
Sequence TTAATTGGTAAATAAATCTCCTAATAGCTTAGATNTTACCTTNNNNNNNNNNTAGTIITCTTGAGA
+ sign & identifier{ +HWI-EAS209 0006 FC706VJ:5:58:5894:21141#ATCACG/1

Quality scores—— efcfffffcfeefffcffffffddf feed] '] Ba ~ [YBBBBBBBBBBRTT)\]|] []dddd"

,__T
Base T

phred Quality ] =29

* Formato padrao nas pipelines de montagem de genomas de novo.

« Usado em analises de bioinformatica, como controle de qualidade
(FastQCQ).

:
]




TIPOS DE ARQUIVOS GERADOS

OQUEE?

O arquivo .BED é um formato simples e flexivel que representa regioes
genomicas.

Delimita intervalos ou segmentos no genoma.

ESTRUTURA DO ARQUIVO BED

Cada linha do arquivo .BED tem, no minimo, trés colunas:
1. Nome do cromossomo (ex.: chri1, chrX).
2. Inicio daregiao (posicao inicial no cromossomo, 0-based).

3. Fim daregido (posicao final no cromossomo, 1-based).



TIPOS DE ARQUIVOS GERADOS

USOS:

Utilizado para delimitar regides de interesse no genoma, como
exons, genes, regioes promotoras, hotspots de mutacao, etc.

CONTEUDO DO ARQUIVO:

Contém informacoes sobre as anotacdées em dados gendmicos,
especificamente onde inicia e onde termina uma caracteristica ou
uma regiao especifica de DNA.



TIPOS DE ARQUIVOS GERADOS

#chrom name strand
chril geneA
chril geneB
chri geneC
chr2 regionX
chr2 regiony
chr2 regionZ
chr3 geneD
chr3 genek
chr3 regionA
chrg geneF
chr4 geneG
chr5 geneH
chr5 genel
chr5 regionB

« O formato pode conter colunas adicionais que armazenam outras
informacoes, como o nome da regiao, escore de conflanca ou a orientacao
da sequéncia (+ ou -).



TIPOS DE ARQUIVOS GERADOS

OQUEE?

O VCF é um formato de arquivo que armazena informacoes sobre
variantes genéticas identificadas em um organismo, como

polimorfismos de nucleotideo tnico (SNPs) e outras variantes.



TIPOS DE ARQUIVOS GERADOS
PRINCIPAIS CARACTERISTICAS:

e Variantes SNPs: O VCF é frequentemente utilizado
para representar variantes SNP, mas também pode
incluir indels (insercoes e delecoes) e outros tipos de

variantes genéticas;

* Versionado: O formato VCF é versionado,
permitindo a inclusao de metadados e definicoes que
especificam a versao do formato e os parametros

utilizados na chamada de variantes;

 Comparacao ao Genoma de Referéncia: Cada
variante no arquivo é geralmente apresentada em
relacdo a um genoma de referéncia, o que permite
identificar a posicao e o tipo da variante em

comparacao ao genoma padrao;



TIPOS DE ARQUIVOS GERADOS

/asfileformat=VCFv4.2
#8fileDate=20090805
##source=aylmputationProgramV3.1
88reference~file:///seq/references/1000GenomesPilot~-NCBI36. fasta
S8contig=<ID=20,length=62435964 ,assexmbly=B36 ,mdb~f126cdf8a6e0c71379d618f £66beb2da,species="Homo sapiens”, taxonomy=x>
88phasingw=partial
S8INFO=<ID=NS Number=1,Type=Integer , Description="Number of Samples With Data">
G 88 INFO=<ID=DP ,Number=1,Type~Integer,Description="Total Depth“>

S8 INFO=<ID=AF Number=A, Type=Float ,Description="Allele Frequency">
S8 INFO=<ID=AA Number=1,Type=String,Description="Ancestral Allele">
#8INFO=<ID=DB ,Number=0,Type=Flag,Description="dbSNP membership, build 129">
#8INFO=<ID=H2 Number=0,Type=Flag,Description="HapMap2 membership">
#8FILTER=<ID=q10,Description="Quality below 10">
#SFILTER=<ID=s50 ,Description="Less than 50} of samples have data">
##FORMAT=<ID=GT , Number=1,Type=String,Description="Genotype">
#8FORMAT=<ID=GQ, Nunber=1 Type=Integer , Description="Genotype Quality">
S8FORMAT=<ID=DP Number=1 Type=Integer, Description="Read Depth">
\C.FORHAT-<ID-HQ.Nunbcrt?.Typc-lntogcr.D.scription.“ﬂaplotypo Quality">

#CHROM POS ID REF ALT QUAL FILTER INFO FORMAT NAOOOO1
20 14370 rs6054257 G A 29 PASS NS=3;DP=14;AF=0.5;DB;H2 GT:GQ:DP:HQ 010:48:1:51,51
20 17330 . T ~ 3 q10 NS=3;DP=11;AF=0.017 GT:GQ:DP:HQ 0]0:49:3:58,50
ezo 1110696 rs6040355 A G,T 67 PASS NS=2;DP=10;AF=0.333,0.667;AA=T;DB GT:GQ:DP:HQ 1]2:21:6:23,27
20 1230237 . T . 47 PASS NS=3;DP=13;AA=T GT:GQ:DP:HQ 010:54:7:56,60
.20 1234567 microsatl GTC G,GTCT 50 PASS NS=3;DP=9;AA=C GT:GQ:DP 0/1:35:4

(1) Cabecalho de metadados, (2) Cabecalho e (3) Linhas contendo os dados e suas devidas
anotacoes.

O VCF é amplamente utilizado em estudos genbmicos e pesquisas de
associacao gendmica (GWAS), facilitando a andlise e comparacao de variantes
entre individuos e populacoes.



TIPOS DE ARQUIVOS GERADOS

O QUEE?

O FAST5 é um formato de arquivo hierarquico usado para
armazenar dados gerados por sequenciadores de nanopore, como os

da Oxford Nanopore Technologies.



TIPOS DE ARQUIVOS GERADOS ESTRUTURA DO ARQUIVO VCF:

e Hierarquico: Permitindo a organizacao eficiente de dados
em diferentes niveis, como informacoes de sequéncia,
qualidade e metadados associados.

* Esquema Especifico: Baseado no formato HDF5
(Hierarchical Data Format version 5), que é otimizado para
0 armazenamento e gerenciamento de grandes volumes de
dados.

» Armazenamento de Grandes Dados: E projetado para
lidar com grandes conjuntos de dados gerados durante o
sequenciamento, incluindo informacoes detalhadas sobre
as leituras e os sinais elétricos coletados pelo
sequenciador.

e Biblioteca Exclusiva: O formato FAST5 é exclusivo para
Nanopore e, por isso, nao € amplamente utilizado fora

desse contexto.
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Em um diagrama hierarquico, seria algo assim:

Essa estrutura facilita o armazenamento de diferentes tipos de dados de maneira eficiente, mas também
pode ser complexa para processamento, por isso a analise de arquivos FASTS5 as vezes pode ser lenta
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TIPOS DE ARQUIVOS GERADOS

E obter todos os dados e metadados para um determinado grupo

KOTS “/homel/ont/lsabda fol/downloads/pass/veb 20170110 FRFADS6402 MN19940_ sequencing run lssbdacontrol 10012017 23602 chd _read?)? strand.fasts” (
GROUP */Ravw/Reads/Read 93%" {(
ATTRIBUTE "duration” (
DATATYPE RST ZTDMU)?U’.
DATASPACE SCALAR
DATA {
{(0): 142677
)
)
ATTRIBUTE “sedian before® {
RST IEEE PF64LE

(0)s 225.32¢
}

]
ATTRIBUTE “read id* {
DATATYPE BST_STRING {
STREIIE 17;
STHRPAD EST STR_NULLTERM;
CERET NST CS
CTYPE B3T C

'
DATASPACE
DATA {
(0)s "92602744-d570-405d~-bdC1~95a91)6529512"
}
}
ATTRIBUTE “read nusber” {
DATATYPE WST _STD UIILE
DATASPACE SCALAR
DATA {
(0): 939
}
)
ATTRIBUTE “"start sux" {
DATATYPE N5T STD I)ILx
DATASPACE SCALAR
DATA {
{0): 3
'
}
ATTRIBUTE “start time® {
DATATYFE HST STD UE4LE
DATASPACE SCALAR
DATA {
(0)r 47230554
}
)
DATASET “Signs |
DATATYPE BST STD II6LE
DATASPACE SIMPLE ( ( 142677 ) / ( HSS UNLIMITED ) )
DATA {
(0): 1216, ] 407, 448, 478, 510, 333, 506, 454, 476, 483, 475,
(13): 488, 505, 474, 474, 488, 485, 480, 493, 481, 479, 485, 48],
[26): 472, 45 493, 4BO, 480, 487, 477, 500, 48B4, 488, 486, 493, 458,
(39): 480, 487, 477, 489, 478, 485, 476, 489, 486, 488, 490, 480,
(32)3 400, 484, 49), 475, 486, 477, 4T, 409, 401, 4n2, 492, 40, 474,
(65)r 486, 426, 48], 508, 486, 487, 479, 476, 486, 473, 485, 487, 484,
(78): 456, 485, 484, 466, 466, 483, 484, 484, 474, 480, 498, 481, 484,
(92): 483, 477, 479, 473, 488, 402, 480, 478, 496, 479, 490, 489, 48},
(104)3 407, 473, 477, 479, 478, 400, 474, 475, 472, 475, 486, 498, 503,
481, 493, 485, 475, 489, 478, 487, 5, 480, 488, 491, 490, 487,
481, 483, 479, 484, 48B3, 484, 480, 488, 486, 474, 485, 418,
(143): 474, 474, 486, 466, 486, 481, 479, 485, 489, 482, 484, 49,
(156)3 481, 491, 473, 405, 488, 406, 479, 406, 491, 477, 464, 498,
(169)1 489, 48B4, 455, 478, 493, 476, 494, 5, 477, ATT, 487, 480, 482,
474, 478, 477, 481, 480, 483, 4Bl, 481, 469, 482, 478, 479, 445,
g : 2 9 19,4 : : 2 B




TIPOS DE ARQUIVOS GERADOS

O QUEE?

O SLOWS5 é um formato desenvolvido para ser uma alternativa
otimizada ao formato FAST5, criado para resolver alguns dos

problemas de desempenho e armazenamento encontrados no

FASTS.



TIPOS DE ARQUIVOS GERADOS PRINCIPAIS CARACTERISTICAS
e Baseado no FAST5: Criado a partir do formato FAST5, codificando
todas as informacoes presentes no FAST5, como os sinais brutos e

metadados gerados pelo sequenciamento de nanopore.

 Desempenho e Eficiéncia: Foi projetado para ser mais rapido e
eficiente em termos de espaco e desempenho de leitura/escrita, com

objetivo de processar grandes volumes de dados de forma mais agil.

 Nao Depende de Biblioteca Exclusiva: Diferente do FAST5, que
depende de bibliotecas especificas (como HDF5) para leitura e escrita
de dados, o SLOWS5 nao depende de uma biblioteca unica, o que o
torna mais acessivel e facil de integrar em diferentes pipelines de

bioinformatica.



TIPOS DE ARQUIVOS GERADOS

channel number start time

read_001 159684563 [300, 295, 290, 305,

read_002 159684578 [298, 299, 300, 297,
read_003 159684590 [305, 310, 308, 299,

o SLOWS5 se organiza de forma tabular e plana, sendo mais rapido para leitura e
processamento.

read_id channel_number start_time signal
read 001 144 159684563 [300, 295, ..]

read 002 146 159684578 [298, 299, ..]

read 003 148 159684590 [305, 310, ...]

Se fosse exibido em forma de tabela, os dados do SLOWS5 poderiam ser organizados
dessa forma.



TIPOS DE ARQUIVOS GERADOS

OQUEE?

O BLOWS5 é um formato de dados binario que evolui do SLOWS,
projetado para otimizar o armazenamento e o processamento de
dados de sequenciamento de alta densidade, especialmente para

sequenciamento de nanoporos.



TIPOS DE ARQUIVOS GERADOS

PRINCIPAIS CARACTERISTICAS

e Codificacao Binaria: Armazena dados em formato binario,
semelhante ao SLOWS5, proporcionando eficiéncia em espaco e

desempenho.

e Alocacao de Espaco Eficiente: Otimiza o uso de espaco ao reduzir a
redundancia de metadados, facilitando o acesso e o processamento

de dados em grandes volumes.

 Desempenho Aprimorado: Projetado para alta performance,
especialmente em ambientes de analise paralela, melhorando a

velocidade e a eficiéncia das analises.



TIPOS DE ARQUIVOS GERADOS

O QUEE?

O SAM é um formato de arquivo amplamente utilizado para
armazenar informacoes de alinhamento de leituras de

sequenciamento contra uma sequéncia de referéncia genomica.



TIPOS DE ARQUIVOS GERADOS PRINCIPAIS CARACTERISTICAS

e Mapeamento de Leituras: Realiza um mapeamento
eficiente de leituras curtas ou longas contra grandes
sequéncias de referéncia, como o genoma de um
organismo.

 Alinhamentos: Armazena alinhamentos de leitura,
incluindo informacoes detalhadas sobre a posicao de
cada leitura no genoma de referéncia, se ela se alinha
perfeitamente ou contém indels (insercoes ou
delecoes).

o Escala de Conjuntos Grandes: E projetado para lidar
com grandes conjuntos de alinhamentos, com
capacidade de armazenar dados de sequéncias de

1.011 pares de bases (ou mais).



TIPOS DE ARQUIVOS GERADOS

Um exemplo anotado do formato SAM

A
Coor 1234567893%234 56789%?234567898?23456785%%2345
ref AGCATGTTAGATAA*x*GATAGCTGTGCTAGTAGGCAGTCAGCGCCAT
+r001/1 ¥TAGATAAAGGATA*CTG
+r002 aaaAGATAA*GGATA
+r003 gcctaAGCTAA
+r004 AERACCT ¢ oinisavvnaiioe TCAGC
-r003 ttagctTAGGC
-r001/2 CAGCGGCAT

O resultado do alinhamento representado no formato SAM.

B QUAL (read quality; * meaning
QHD VN:1.5 SO:coordinate ( Headerdsection) such information is not available)
@SQ SN:ref LN:45 ‘
T001 99 ref MID3M = *
r002 0 ref 9 30 3S6M1P1I4M * O O AAAAGATAAGGATA * (Alignment section
r003 0 ref 9 30 5S6M * 0 O GCCTAAGCTAA * SA:Z:ref,29,-,6H5M,17,0;
r004 0 ref 16 30 6M14N5M * 0 O ATAGCTTCAGC *
r003 2064 ref 29 17 6HS5M * 0 O TAGGC * SA:Z:ref,9,+,556M,30,1;
r001 147 ref 37 30 9M = 7 -39 CAGCGGCAT * NM:i:1

I e . W T T T e

(Query (Qndicates TME POS MAPQ CIGAR  RNEXT TLEN (the number  SEQ (read  Optional fields in the
template alignment (reference  (1-based (mapping (summary (reference (Posmon of the of bases coveredby sequence) format of
name. information S29uence position) quality) of sequence name  primary the reads from the TAG:TYPE:VALUE
aka.  aboutthe oMo eg. alignment, of the primary  alignmentof  same fragment. In
read ID) read, e.g. chromosome 6g. alignment of the  the NEXT read this particular case,
Saked. | anscriptic) insertion,  NEXT read; for  in the template; it's 45 -7 + 1 = 39
aligned, deletion)  paired-end corresponding  as highlighted in
etc.) sequencing, to the POS Panel A). Sign: plus
NEXT read is the column) for leftmost read,
paired read; and minus for
corresponding to rightmost read
the RNAME
column)

E um formato de texto simples, projetado para ser eficiente em termos de espaco e de f4cil leitura, facilitando a andlise de
grandes volumes de dados gendmicos.



TIPOS DE ARQUIVOS GERADOS

OQUEE?

O BAM é o formato binario do SAM (Sequence Alignment/Map), criado
para representar de forma mais eficiente os dados de alinhamento. Ele
armazena exatamente as mesmas informacoes que o SAM, mas em um

formato comprimido e otimizado.



TIPOS DE ARQUIVOS GERADOS

PRINCIPAIS CARACTERISTICAS

e Representacao Binaria: O BAM converte o conteudo de um
arquivo SAM, permitindo economizar espaco de armazenamento

e aumentar a eficiéncia durante a leitura e gravacao de dados.

e Mesmas Informacoes que o SAM: Todas as informacoes, como 0s
nomes das leituras, posicées no genoma, mapeamentos e

pontuacoes de qualidade, sao mantidas exatamente no formato

BAM.

e Compactacao:Com o formato BAM é possivel uma reducao
significativa no tamanho do arquivo, especialmente para grandes

conjuntos de dados de sequenciamento.



TIPOS DE ARQUIVOS GERADOS
PRINCIPAIS CARACTERISTICAS

e Representacao Binaria: O BAM converte o
conteudo de um arquivo SAM, permitindo
economizar espaco de armazenamento e
aumentar a eficiéncia durante a leitura e
gravacao de dados.

e Mesmas Informacoes que o SAM: Todas as
informacoes, como os nomes das leituras,

osicoes no genoma, mapeamentos e
samtools/samtools POSIE 5 P
H N pontuacoes de qualidade, sdo mantidas

Tools (written in C using htslib) for manipulating B E B
next-generation sequencing data

exatamente no formato BAM.

e Compactacao:Com o formato BAM é possivel
e Import SAM to BAM when @SQ lines are present in the header:

it acia vl b ain bam ain.Sam uma reducao significativa no tamanho do
If @SQ lines are absent: arquivo, especialmente para grandes conjuntos
Bewtoo. S lalox rebe de dados de sequenciamento.

samtools view -bt ref.fa.fai -o aln.bam aln.sam

where ref fa.fai is generated automatically by the faidx command.



© varsomics
TIPOS DE ARQUIVOS GERADOS

m CE————— C€NOMa de

referincia - APOS 0 Mapeamento dos reads (FASTQ);

Fragmentos (reads)

=P Contra o genoma de referéncia (FASTA);
-— E identificacdo das regides especificas (BED);

No mapeamento (SAM/BAM),

E possivel obter as variantes nestas regies (VCF).




AVALIACAO DE MONTAGENS

Qualidade Precisao Identificar falhas

Garantindo que os dados sejam adequados para analises posteriores, como anotacdes funcionais e estudos evolutivos.



AVALIACAO DE MONTAGENS

Refere-se a precisao da sequéncia em nivel de nucleotideos, ou
seja, a capacidade de um método de sequenciamento de

identificar corretamente as bases (A, T, C, G) em uma montagem

gendbmica.



AVALIACAO DE MONTAGENS

Refere-se a precisao da sequéncia em nivel de nucleotideos, ou

seja, a capacidade de um método de sequenciamento de

>
identificar corretamente as bases (A, T, C, G) em uma montagem
gendbmica.
Avalia se as sequéncias montadas estao conectadas de maneira

>

adequada, ou seja, se as contigs (fragmentos contiguos de DNA) ou

scaffolds (conjuntos de contigs interligados) formam uma sequéncia

continua sem lacunas significativas.



AVALIACAO DE MONTAGENS

QUAST

Quality Assessment Tool for Genome Assemblies by CAB

Fornece métricas como tamanho total da montagem, tamanho do
contig/scaffold maior, numero de contigs/scaffolds, € N50 entre

outros.

All statistics are based on contigs of size >= 500 bp, unless otherwise noted
(e.g., "# contigs (>= 0 bp)" and "Total length (>= © bp)" include all contigs)

Assembly HFHC hap02
contigs (>= 0 bp) 3234
contigs (>= 1000 bp) 3234
contigs (>= 10000 bp) 3234
contigs (>= 100000 bp) 2340
contigs (>= 1000000 bp) 956
contigs (>= 10000000 bp) 162

Total length (>= 0@ bp) 6587868591

Total length (>= 1000 bp) 6587868591

Total length (>= 10000 bp) 6587868591

Total length (>= 100000 bp) 6536227698

Total length (>= 1000000 bp) 6061590638

Total length (>= 10000000 bp) 3077019577

# contigs 3234

Largest contig 77421221

Total length 6587868591

GC (%) 44.68

N50 9173517

N75 4128966

L50 185

L75 452

# N's per 100 kbp 0.00

~

QUAST v.5.0.2




AVALIACAO DE MONTAGENS

QUAST

Quality Assessment Tool for Genome Assemblies by CAB

P
marbl/merqury /E A\
k-mer based assembly evaluation \\\\@l,

Fornece métricas como tamanho total da montagem, tamanho do

contig/scaffold maior, nUmero de contigs/scaffolds, € N50 entre

outros.

All statistics are based on contigs of size >= 500 bp, unless otherwise noted
(e.g., "# contigs (>= 0 bp)" and "Total length (>= © bp)" include all contigs) a

Assembly
contigs (>= 0 bp)
contigs (>= 1000 bp)
contigs (>= 10000 bp)
contigs (>= 100000 bp)
contigs (>= 1000000 bp)
contigs (>= 10000000 bp)
Total length (>= 0@ bp)
Total length (>= 1000 bp)
Total length (>= 10000 bp)
Total length (>= 100000 bp)
Total length (>= 1000000 bp)
Total length (>= 10000000 bp)
# contigs
Largest contig
Total length
GC (%)
N50
N75
L50
L75
# N's per 100 kbp

~

QUAST v.5.0.2

HFHC_hape2
3234

3234

3234

2340

956

162
6587868591
6587868591
6587868591
6536227698
6061590638
3077019577
3234
77421221
6587868591
44.68
9173517
4128966
185

452

0.00

Count

Realiza a avaliacao de completude e estatisticas de espectro de kmers e

faseamento;
b c
spectra-asm spectra-asm spectra-asm
TrioCanu Col and Cvi assembly FALCON-Unzip pri and alt assembly Canu assembly
!
k-mer | k-mer k-mer
D read-only D read-only D read-only
(& col-only L] pri-only canu
cvi-only alt-only
shared shared
€ g
37 " 3
o o

kmegmuhmndw

Merqury v.5.0.2

-

kmer_multiplicity

kmer_multiplicity

Graficos de espectro de montagem Merqury para avaliar a completude k-mer.



AVALIACAO DE MONTAGENS

Avalia se as sequéncias montadas estao conectadas de maneira

adequada, ou seja, se as contigs (fragmentos contiguos de DNA) ou

scaffolds (conjuntos de contigs interligados) formam uma sequéncia

continua sem lacunas significativas.



AVALIACAO DE MONTAGENS

Avalia se as sequéncias montadas estao conectadas de maneira

> : : ,
adequada, ou seja, se as contigs (fragmentos contiguos de DNA) ou
scaffolds (conjuntos de contigs interligados) formam uma sequéncia
continua sem lacunas significativas.

Quality category Metric Finished VGP-2020 VGP-2016
Reliable blocks = Chr. NG50 >10 Mb >1 Mb

Structural accuracy False duplications 0% <1% <5%
Curation Conflicts resolved Manual Manual

Rhie, A., McCarthy, S.A., Fedrigo, O. et al. Towards complete and error-free genome assemblies of all vertebrate species. Nature 592, 737-746 (2021).

https://doi.org/10.1038/s41586-021-03451-0



Avalia a precisao de uma
montagem do genoma usando
leituras de extremidade
mapeadas, sem o uso de um
genoma de referéncia para

comparacao.

AVALIACAO DE MONTAGENS

Avalia se as sequéncias montadas estao conectadas de maneira

> : : ,
adequada, ou seja, se as contigs (fragmentos contiguos de DNA) ou
scaffolds (conjuntos de contigs interligados) formam uma sequéncia
continua sem lacunas significativas.

Quality category Metric Finished VGP-2020 VGP-2016
Reliable blocks = Chr. NG50 >10 Mb >1 Mb

Structural accuracy False duplications 0% <1% <5%
Curation Conflicts resolved Manual Manual

Rhie, A., McCarthy, S.A., Fedrigo, O. et al. Towards complete and error-free genome assemblies of all vertebrate species. Nature 592,

https://doi.org/10.1038/s41586-021-03451-0

737-746 (2021).



AVALIACAO DE MONTAGENS

Avaliacao da presenca e funcionalidade de genes e elementos

>
essenciais na montagem do genoma.




AVALIACAO DE MONTAGENS

Avaliacao da presenca e funcionalidade de genes e elementos

>
essenciais na montagem do genoma.

1. IDENTIFICAGCAO DE GENES;

PRINCIPAIS ASPECTOS: -
2. COMPARACAO COM GENOMAS

DE REFERENCIA;




AVALIACAO DE MONTAGENS

Avaliacao da presenca e funcionalidade de genes e elementos

>
essenciais na montagem do genoma.

1. IDENTIFICAGCAO DE GENES;

PRINCIPAIS ASPECTOS:

BUSCO

Avalia a qualidade das anotacdes do genoma e a integridade

2. COMPARACAO COM GENOMAS
DE REFERENCIA;

das montagens do genoma e fornece medidas quantitativas
para avaliar a integridade do gene em termos de genes

esperados encontrados em um conjunto de dados.



BUSCO

BUSCO sampling space

1. High universality «——

\ Arthropoda
Fly's
orthologous groups

Vertebrata
Mouse's
orthologous groups

Fungi
Yeast's
orthologous groups

0-10 10-20 20-30 30-40 40-50 50-60 60-70 70-80 80-90 90-100
% species with single-copy genes in universal orthologous groups

AVALIACAO DE MONTAGENS

Orthologs present in
> 90% of the species

(considered as universal)

2. Low duplicability

] 50-90%

1
D
o

|| 1
H (63}
o o
sdnouib snobojoyuo |esiaaiun o

1
w
o

0-50% > 90% of the species
with single-copy genes

- 10

SPEC1

SPEC2

SPEC3

SPEC4

SPECS5

BUSCO Assessment Results

I Complete (C) and single-copy (S) [l Complete (C) and duplicated (D)
Fragmented (F)

B Missing (M)

%BUSCOs



AVALIACAO DE MONTAGENS

BUSCO

compleasm: a faster and more accurate

reimplementation of BUSCO &
Neng Huang, Heng Li ™=
Bioinformatics, Volume 39, Issue 10, October 2023, btad595, https://doi.org/10.1093/
bioinformatics/btad595
Published: 27 September 2023  Article history v | |
= ‘ with single-copy genes
2. Low duplicability _] i SPEC5 C:345 [S:345, D:0], F:36, M:132, n:513
H_I;j_lg—l,:rlm D—\_Eﬂ_ﬂ 0 20 40 60 80 100

%BUSCOs
0-10 10-20 20-30 30-40 40-50 50-60 60-70 70-80 80-90 90-100

% species with single-copy genes in universal orthologous groups



AVALIACAO DE MONTAGENS

Compleasm v0.2.6

Esses genes BUSCO sao categorizados nas seguintes classes:

¢ S (Single Copy Complete Genes): Os genes BUSCO que podem estar totalmente alinhados
na montagem, com apenas uma copia presente.

e D (Douplementos Completos): Os genes BUSCO que podem estar completamente
alinhados na montagem, com mais de uma coépia presente.

o F (Genes fragmentados, subclasse 1): Os genes BUSCO que apenas uma parte do gene
esta presente na montagem, e o resto do gene nao pode ser alinhado.

¢ | (Genes fragmentados, subclasse 2): Os genes BUSCO em que uma secao do gene se
alinha a uma posicao na
montagem, enquanto a parte restante se alinha com outra posicao.

e M (Genes Missing): Os genes BUSCO sem alinhamento presente na montagem.



MONTAGEM DE GENOMA
USANDO A
PLATAFORMA GALAXY

laxy




Workflows

Workflow
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Ll

Visualization

Histories

A

Notifications

e

Settings

Upload dos arquivos na Plataforma Galaxy

Tools v w
search tools v p 4
Get Data
Send Data

Collection Operations

GENERAL TEXT TOOLS

Text Manipulation

Filter and Sort

Join, Subtract and Group

Datamash

GENOMIC FILE MANIPULATION
FASTA/FASTQ

FASTQ Quality Control
SAM/BAM

BED

TR e v . p— -
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Workflow Visualize Data~ Help~ User~™

Galaxy is an open source, web-based platform for data intensive
biomedical research. If you are new to Galaxy start here or consult
our help resources. You can install your own Galaxy by following the

tutorial and choose from thousands of tools from the Tool Shed.

at the Galaxy Training Academy

A ¥
r—

/_ ., = “’f‘l‘-z One week of Free, Global, Online Galaxy Training +
E| alaxy. .
\1 Y I Learn how to analyze your data i

| | p in your scientific domain :

"4
WHEN? l/

07th - 11th October, 2024 http://gxy.io/GTA1

Learn about : Introduction to Galaxy, Assembly, Proteomics, Transcriptomics, Single Cell, Microbiome,
Bacterial Genomics, Machine Learning, BY-COVID or Choose your own adventure

Galaxy version 24.1.3.dev®, commit b56ad8d12a77da51dc9129e4c80705dd46c19839

Using 8%

1l

History +

«

search datasets

Unnamed history

®B = 90
© This history is empty.

You can load your own data or get

data from an external source.

Estratégias para a montagem de genomas de novo, tipos de dados. Avaliagcdo de montagens
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Controle de qualidade das sequéencias na Plataforma

/ﬁ‘ Workflow Visualize Data~ Help~ User~ ass i Using 0%
4 Tools ol . : History + & =
. Edit Dataset Attributes
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Invocations simulations 2 3:fastponda @ 2 W
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genomic and spliced
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Estratégias para a montagem de genomas de novo, tipos de dados. Avaliagcdo de montagens

Controle de qualidade das sequéencias na Plataforma

Galaxy
Short reads Long reads

mean

quality
quality

20 40 60 80 100 120
1 - 5 10 - 5 100 - 5 1000 = 5 10k

position

position



Estratégias para a montagem de genomas de novo, tipos de dados. Avaliagcdo de montagens

Controle de qualidade das sequéencias na Plataforma

Galaxy

Read lengths vs Average read quality plot using dots

10

Average read quality

0 10k 20k
Read lengths



Estratégias para a montagem de genomas de hovo, tipos de dados. Avaliacao de montagens

Controle de qualidade das sequencias na Plataforma Galaxy

(fastQC)

Quality scores across all bases (Sanger / lllumina 1.9 encoding)

e = R BB R T aE T iR TR
38 g |
36 T

l1 2 3 4 5 6 7 8 910 12 14 16 18 20 22 24 26 28 30 32 34 36
Position in read (bp)
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Workflows

Workflow
Invocations

Ll

Visualization

Histories

A

Notifications

o2

Settings

Controle de qualidade das sequencias na Plataforma Galaxy

Tools -

trim v

& Show Sections

Trim leading or trailing

characters

trimest Trim poly-A
tails off EST sequences

trimseq Trim
ambiguous bits off the

ends of sequences

Trimmomatic flexible
read trimming tool for
Illumina NGS data

Trim Galore! Quality
and adapter trimmer of
reads

Trim sequences

Trim.flows partition by
barcode, trim to length,
cull by length and

4 \Workflow Visualie )-% " H2lp¥Y User~

/’ Trim sequences (Galaxy Version 1.0.2+galaxy2) w

Tool Parameters

Input file in FASTA or FASTQ format *

N 0 | D

accepted formats =

4: Trim Galore! on data 1: trimmed reads

First base to keep *

.

Last base to keep *

21

Additional Options

Email notification

No

Send an email notification when the job completes.

P Run Tool

Help

History +

search datasets

Unnamed history

S 290 MB

7: Trim on data 6
6: FastQC on data 4: RawData
5: FastQC on data 4: Webpage

4: Trim Galore! on data 1: trimme
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3: FastQC on data 1: RawData
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Controle de qualidade das sequencias na Plataforma Galaxy

(fastQC)

Quality scores across all bases (Sanger / lllumina 1.9 encoding)

N B Bl B B T 0 L O TRRTOD TR TR T
38 —

T
] /

36 P
34 e el

32 _— -

30 m—

28

26

22

20 ==

18 s i

16
14
12

o N R O @

l 2 3 456 7 8 910 12 14 16 18 20 22 24 26 28 30 32 34 36
Position in read (bp)



Estratégias para a montagem de genomas de hovo, tipos de dados. Avaliacao de montagens

Montagem de genomas com dados de long reads no Galaxy (Flye)

4\ Workflow Visualize Data~ Help~ User~

I Using 0%

Workflows

Workflow

Invocations

Ll

Visualization

Histories

&

Notifications

e

Settings

Tools v w

Flye v X

& Show Sections

Flye de novo assembler
for single molecule
sequencing reads

WORKFLOWS

All workflows

>contig 1

AGCTTATCCATGCGGTTATGCACTCTTTGAATAGAATGGTTTTCTGAAGATCCTGGCTTT
TCGTACTTTATTCTCAGATCACTGATGACCTATCTTGAAGGAATATCTATAATCTCCGAT
CAGTGCGTAAAGCCCGCATTGTATGGAACAGTATGTAGAAAAATTGATTCTTTTCTATTC
TATTATTAAATGTAGATTAGCATTAATTGATGTATGTGGGTGGTAGTCGACTTAGTGATC
CTTTCTTCAAGTGAACTGTGCAGCACCAGTCTACATTTTGTCTCTGGCAGACCGAGGAGA
AGAATAGAAGAAATATACCAGGAGAAACGAAGTCGCTTATAACAAAATATGCAACATGGA
TTCTGGCAATGTGGTTGGCCTCTCTTGTCGGTGTCAGAATCCATCCTTTCCTAAATCTTT
GCCTGCTAGGCAGAAGGATAACAAGATTTAAATTGTCTCGGCAGGACATGTATTTCTATT
ACCTGAAATTATAAATGAATAGTTAATGGGTAGATTTATTTTGTAGTGCCGAATCTTGTA
TGTGTTCTAAAAGAATTTGTCCGACACCGGGGTCTCAAGGGCGTGAAACATAGAACTCTT
GAGTGCAAAGAGATGTAACTCAGTTCACTTCGGTTTCAGAATCGTCAATCCTAGCTTCCG
TGGGCAGTTGACAATTGAATCCGATTTTGGCATTATTTCATATCATGATGCGAAAAGAAT
ACAGTTGTTCAAAAATAATGAAGTGGCGTTGAGTTCTCGACCGCTGACTTAAGATTAATG
GTCGGTATTTCTCGATGAGGCAGGAAGGATACTGCTCAGCGGTGAAGTGTCACCTTGACG
TCATCAGTTTCAGGCGATTATCCTAAGTCCAATAGAGTTTCTGGTGGATTTGCCCCGCTG
CGTTGTGAATGAATGCGAGCTCGTGGGATTGACGTGAGGGGCGGATATATTTGTGGAGCG
AACTCCGGGCGAATATGCAAGCGCATGGATAGAAGTTATGCCTTGGAATAGAATTCCGAA
TTCGCTTTGTCACGAACAAGGAAGCTATAAAGTAATGCAACTGCAGAATCTCGCGGAGAG
TTCGATGCTGGTCAAGGATTGACTGCTGGCGGTGCTTCACTTCATGCAAGATCGGACGGA
AGCGGTGGTGTTTCCAGTGGCGGGCGGATGTGTCGCTGTAAGAACCTGCCCTTGGGAGGG
AACAGCAGCTGGAACGGCTGCCAATGCCGTGCAGGCTGAGGAGCAAAAGGAGGAATCCGC
CCGAGGAGGGGTCGCGTCTGAATTAGCTAGGTTGGCGAGGCAATAGCCTTTACAAGGCGA
CGATCGGTAGCTGGTCCGAAGGATGACCACTGGGACCGACACTGGCCCAGACTCTACGAG
AGGCAGCAGTGGGAATTTTCCGCAATAGGCAGTTCCTGACGGAGCAATGCCGCGACGTGA
GGTGAAGGCCCACGGGTCGGCGAACTTCTTCCGGAGAAGCAAACGGCGGCTATCACGGGA
GCAGGCATCGGCTAACTCTGCAGCCGGCAGCCGCGTGTGCATAGAGGATGCAGCGTTATC
CCGGGACGATGGGCGTGTAAGCGTCTGCAGGCTTTTGTCTGCCGTCAAATCCCAGGGCCA
ACCCTGCACAGCGGTGAAACCACCAGCTGGAGTACGACGTGGCAGAGGGAACTTCCGGTG
ACGGTGAAATGCGTAGATCGGAAAGAACGCCAACGGCGAAGCACTCTGCTGGGCCGACAC
TGACGCTGAGACGAAATGGAGCAGTGGGATTAGATACCCGCAGTCCCGAAGCCAAACGAT
GGATACTAGGCGCTGTGCGTATCGACCCGTGCAGTGCTGCAGCTAGCGCGTTAAGTATCC
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Estratégias para a montagem de genomas de novo, tipos de dados. Avaliagcdo de montagens

Montagem de genomas com dados de long reads no Galaxy (Flye)
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Estratégias para a montagem de genomas de novo, tipos de dados. Avaliagcdo de montagens

Montagem de genomas com dados de short reads no Galaxy (Spadesd)
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Estratégias para a montagem de genomas de hovo, tipos de dados. Avaliacao de montagens

Montagem de genomas com dados hibridos (short and long reads) no Galaxy
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TGAATGAAAGAGATTTCCTACTCAGAAAATATCACAAGATGTTATCTTGGATATATTTTGATCGTAATTT
GGAAGAAGAAACTCCTCCTATTTTGCGATTCGAACCTTCTACTATTTTTGAATTAGAACTTTCTACTCTT
TGGGGAGGAGAACCTTCGCGTCCTACTAATGAAACAAATGAAAGAAATAAATCTTGTAATTATAGTCGGA
TAGCCAATACAAAACTCTTACCCAATTTAAGTCATTTTAAACATAAGAACTTAATTTGGGTAAGTTTTTT
TTAACCTAGTATAATTGAGTTTTCTTAATTTTTGTAAAACAGAAAAATAAAGATTGATACAAAAAAGAAA
TAAAAAAACAAATAAAAAGGAATTCTCGCATATCCTAAATATTTTATACCCTCGCTAGCAATAAAACTAA
GAAAAGCAAAACAATTAAATATTGGGTCAATAATTCTTAAATCAAAACAACGAATAATTTGAGAAAACCT
TCGCACTTGGCAAACAAAAAAATTCTTATAAAAAGTATCTATATAAGCACGATTATAGGCCCAGTCATAT
ATCACAAAGACTATTTTGTCACGAATAACTCTCTTAAGGCTTTTTTGATGAAACGAATTAATTAATAGAA
AACTTTTGAAAGACGAATAGGTGGGTTTATATAATAAAAATGCTATAAATATTCCGCAATAAGCAATCCC
CACGGAAATTACCGTATGCTTTAAGAACTCAGCTAAATCTGTTGAATTAGTGTGATCCAAAAGATAAATA
GCAGGATGTAACCATTGGGTTAAGATGTCGAGATTGAAACCAAGCTCCTTGGGAATTCCTAAGAATCCAA
TTACAAAAGTTACAAAACACAATAGAATTTGTGGAAATAACATAGTATTTTCTGATTCAAAGGGATGAGA
AGTATAAGAAAATTTGGTTTGATTCTCCCCTTTCTCATCAATTGTGAAAAAGCGAAAATTTTTGTTAATT
GGCTTTGAACCCTTTTTTCCCCATAGAGACATTGAATCAAGAGGATTATTTTTTTTTCCACTATAATTTT
GAAAACCAACGTTTAAATGTCCTTCAAAAGTCATTAAATAAATCCGAAACATATAAAATGCGGTTAATCC
CACAGTGCCCCAAGCTATTAGGGCGAAAATCGGCGAATAAAGCCAGCTATCATTAAGAATTTCATCTTTT
GACCAAAAACAAGCAAGGGGCGGAATACCACAAAGTGAAAGTGTACCTAATAAAAAAGCACCTTTGGTTA
TCGGTACGTGTTTTGTTAAACCGCCCATAATAACCATATTCTGACTTTTTTCGGGAGAATAACCAATAAT
AGTCTCCATTGAATGAATAACGGATCCTGCTGCTAAGAATAATAATGCCTTGGAATAAGCATGAGTAATC
AAATGAAATAAAGCACTTCGGTAAGACCCCATTCCTAGAGCTAACATCATATAACCCAATTGAGACATTG
TGGAATAAGCTAAACCTCTTTTAATGTCTTGTTGAGCAAGAGCTAAAGTAGCTCCTAATAAAACTGTTAT
GATTCCTATCAAGGAGATGAAATACATTATGGAAGGTATAACTAAGAAAAGAGGAAGAAGCCTAGCTACA
AGAAAAATTCCCGCTGCTACTAAGGTAGCAGCATGTATAAGAGCCGAAATCGGAGTAGGTCCCTCCATGG
CATCGGGTAACCAGACATGAAGAGGAAATTGCGCGGATTTCGCAATTGCACCGACAAATAACAGCGCAGC
GCATAAAGTAACAAATAAAAGATTGACCTCTTTGCTCGAAATCAAATTATTCAATATTTGGAATAACTCC
CGAAATTCAAAACTGCCTGTTATCCAATAAAAGCCTAAAATTCCTAATAATAAACCAAAATCCCCTACAC
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Estratégias para a montagem de genomas de novo, tipos de dados. Avaliagcdo de montagens

Qualidade e completude da montagem no Galaxy (QUAST)
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Estratégias para a montagem de genomas de hovo, tipos de dados. Avaliacao de montagens

oOUnsEwWwNPE

Montagem de genomas com short

Reads (Ex: Illumina)

FastQC.
Trim Galore
SPAdes:
Velvet:
QUAST:
BUSCO:

* Montagem de Genomas com Long Reads

(Ex: PacBio, Oxford Nanopore)

Pilon:

s wh e

NanoPlot:
Filtlong:
Canu ou Flye:

QUAST e BUSCO

e Montagem hibrida (Short + Long
Reads)
1. FastQC (para short reads) e
NanoPlot (para long reads)

TIPO DE LEITURA

Pré-processamento

Montagem Principal

Correcao de Erros

2. Trim Galoree Filtlong

3. SPAdes (Modo Hibrido):

4. Unicycler:

5. Pilon

6. QUAST e BUSCO.
Avaliacao

Short Reads FastQC, Trim Galore! | SPAdes, Velvet - QUAST, BUSCO

Long Reads NanoPlot, Filtlong Canu, Flye Pilon QUAST, BUSCO
FastQC, NanoPlot, .

Montagem Hibrida | Trim Galore!, SPAdes (Hibrido), Pilon QUAST, BUSCO

Filtlong

Unicycler, MaSuRCA
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