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DANE NGS - KONTROLA JAKOSCI

1. Czym réznig sie dane single-end od danych paired-end? Wyjasnij jakie korzysci ptyng z
sekwencjonowania typu paired-end?

2. Korzystajgc z opisu kodowania jakosci w formacie FASTQ, okresl jaki zakres wartosci
przyjmujg znaki w formacie lllumina 1.5+?

3. Okresl jakie kodowanie zostato uzyte do zdefiniowania jakosci nukleotydow w
nastepujgcych sekwencjach:
a. #HHHHHHH#H#$%&00035689 DFFGHGHHFDDDCDEFGHIJ
b. @ @<FFDFFGHGHHFDDDGHHHDDDDHIIIJJDDIIIGDabcdef

4. Jakos¢ nukleotydu wyrazona jest wzorem Q=-10logioP. Jakie jest
prawdopodobienstwo wystgpienia btedu przy jakosci réwnej 20?

5. Program FastQC jest bardzo popularnym programem do kontroli jakosci surowych
danych NGS. Jest on dostepny w wersji online (Galaxy), jak i w wersji stand-alone. W
celu skorzystania z platformy https://usegalaxy.org/ nalezy utworzy¢ tam konto oraz
zalogowac sie. Zataduj dane w formacie fastq (SegA.fastq oraz SeqB.fastq) na serwer
(Upload Data). Po wczytaniu danych zapoznaj sie z opcjami znajdujgcymi sie obok nich
(,0ko”, ,ofdwek” oraz "krzyzyk”), a takze z narzedziami (,Tools”) dostepnymi w panelu
po lewej stronie ekranu. Przeprowadz kontrole jakosci za pomoca opcji FastQC Read
Quiality reports i odpowiedz na pytania:

a. Dla ktérych parametrow danych zostaty zwrdécone ostrzezenia i awarie? Ktére
przeszty kontrole bez zastrzezen?

Jaka jest najczestsza srednia jakos¢ sekwencji w obu plikach?

lle sekwencji reprezentuje najwyzszg srednig jakos¢?

Jaka jest $rednia jako$¢ danych dla pozycji 367

Ktory z plikéw jest lepszej jakosci?

cooo

6. Korzystajgc z platformy Galaxy, odfiltruj te sekwencje, w ktérych jakos¢ nukleotydow
spada ponizej 20 (Filter FASTQ). Nastepnie, ponownie wygeneruj raport dotyczgcy
jakosci danych. Czy jakosc¢ ulegta poprawie? Na podstawie nowego raportu, odpowiedz
na pytania z podpunktéw od (a) do (e) z poprzedniego zadania.

DANE NGS - PIPELINE

1. Zaprojektuj pipeline, ktérego wynikiem bedg polimorfizmy genetyczne typu SNP. Podaj
wszystkie kroki i korespondujgce z nimi programy.

2. Do czego stuzy program BWA? Jakie pliki wsadowe nalezy mu zapewnic?

3. Jakiego rodzaju informacje sg przechowywane w formacie BAM? Na podstawie
ponizszego fragmentu danych wyjasnij zawartos¢ kolumn 1,3,4 oraz pola CIGAR.
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