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1. Absztrakt

A masszivan parhuzamos DNS szekvencialo technikdk djradefinialjak a génku-
tatast. Millidrdnyi rovid, alacsony koltségi olvasasbol allitanak Gssze teljes
genomokat. Sajnos ezen technikdknak hatalmas memoriagényiik van, példaul
emlGsok esetén. Probalunk tehat a de Bruijn grafok épitésének memoriaprob-
lémainak utanajarni, ami sokszor akar tobb széz Gb-nyi adatot eredményez a
memoériaban. Egy merevlemez-alapi particionalo eljarast adunk, ami ugyanezt
a feladatot legfeljebb 10 Gb memoria felhasznalasaval oldja meg, komolyabb
id6veszteség nélkiil.

Az algoritmust Minimum Substring Partitioning-nek (MSP-nek) nevezziink. Az
MSP ezeket a révid olvasasokat tobb kicsi, diszjunkt particiéra bontja fel ugy,
hogy ezen particiokat be tudjuk tolteni memoriaba, majd fel tudjuk dolgozni
Sket egyenként, hogy kés6bb a tébbivel 6sszekapcsolva megalkossak a de Bruijn
grafot.

Kihasznéalva a k-hosszu résszavak kozotti ismétlgdést, az MSP elképesztd tomo-
ritési aranyt ér el: a particiok teljes méretét redukalja 8(kn) -r6l 8(n)-re, ahol n
a rovid olvasés hossza, k pedig a k-hosszt részszé hossza. A kisérleti eredmények
megmutattak, hogy az eljaras képes nagy méretii adathalmazokon, akar otthoni

gépeken dolgozni.

2. Bevezetés

A magas mindségi genom szekvencialas rendkiviil fontos biologiai és egészség-
iigyi problémak megoldasanal. A legnagyobb probléma a kiilénbozd fajok teljes
genomjat Osszeallitani, ami példaul bizonyos betegségek tiineteinek megéllapi-
tasanal kritikus lenne. Sajnos a mar létezd alacsony koltségi eljardsok nem
képesek a teljes genomot elGéllitani, igy a legnagyobb kihivas most a révid olva-
sésok Osszeillesztése ugy, hogy visszaadjak a teljes genomot, ami egy Big Data
probléma. Az ilyen révid olvasasok szdma akar elérheti az egy millidrdot is,
és egy ilyen olvasas 10 és 100 kozotti bazist tartalmaz. Az 1. Abra példa egy
ilyen szekvencia 0sszeallit6 eljarasra, ahol 3 rovidebb szekvenciat egyesitiink egy

hosszabbaA.

Ezt az eljarast De novo Osszeéllitdsnak nevezziink, az elmilt évtizedekben

ezt rengetegen kutattak. Két megkozelitése van: a fedési-elhelyezkedési, illetve a



ACTGATTATTACCGTA ATACTGAGCTCGGACA
CGTATTCGTATCTATA

ACTGATTATTACCGTATTCGTATCTATACTGAGCTCGGACA

1. 4bra. Szekvencidk Osszeillesztése

de Bruijn grafos megkdozelités. Elgbbi grafot épit az atfedések alapjan, ami mér
az atfedési-graf puszta mérete miatt csak kisebb genomok esetén hasznélhato.
A de Bruijn grafos megkozelités k-merekre bontja a révid olvasasokat, majd az
atfedések alapjan koti 6ssze Gket. Nagy mennyiségii olvasas esetén a de Bruijn
grafos megkozelités a legnépszertbb.

Népszertisége ellenére ez a megkozelités a memoria-igénye miatt problémas. Eb-
ben a cikkben ezt a probléméat oldjuk meg lemez-alapu eljaras felhasznalaséaval,
ami kevesebb, mint 10 Gb memoriat hasznal a futési id§ romlésa nélkil.

A de Bruijn grafban minden csics egy k-mer. Ahhoz, hogy felépitsiik ezt a
grafot, meg kell talalnunk a szétszort, de azonos k-mereket kiilonb6zé olvasa-
sokbol. Erre a legegyszertibb megoldas egy hash-tabla hasznalata. Minden A,
C, G és T szimbo6lumot 2 biten koédolunk. Egy 137 Gb méretdi adathalmaz
esetén, ahol £ = 59, 11.8 milliard kiilonb6z6 k-mer lesz, a forditott komple-
menseket is beleszamolva, ami igy egy 283 Gb méretii hash-tablat fog épiteni,
ami tal nagy. Hasznalhatnank azonban az adatbézisok vilagaban sokat hasznélt
merevlemez-alapt particié-egyesité megkozelitést. Egy S rovid olvasés halmaz-

bol két klasszikus modja van a duplikitumok felfedezésének:

1. Vizszintesen particionéaljuk S-t Sp,Ss..., Sy diszjunkt részhalmazokra, mind-
egyik S;-re elGallitjuk a H; hash-tablat a k-merekbdl, rendezziik H-t, le-
mezre irjuk, végiil pedig egyesitjiik Hy, Ho, ..., Hi-t

2. Particionaljunk minden k-mert S-bél Sy, S, ..., Sy diszjunkt részhalma-
zokba az utolsé par szimboélum alapjén, majd minden S;-re hozzuk létre
a H; hash-tablat, épitsiik meg a k-mer mapelést és irjuk ki H;-t lemezre,

majd kombinéljuk &ket.



Mindkét eljaras hatékony memoria hasznalat szempontjabol, azonban nagyon
lasstiak. Az els§ teljesen reménytelen, a masodik pedig hatalmas mennyisagi
k-mert allit el az els6 1épésben. Egy 258.7 Gb méretd adathalmazra, k = 59-re,
a lemezre irt k-merek mérete kozel 3 Tb volt, és a duplikitumok megkeresése
30 oraig tartott.

Az eljarasunk a mésodik megoldast veszi megint szemiigyre. Sok olyan k-mert
allitunk ezzel el§, amik azonos révid olvasésokbol dllnak el és nagy ismétlédések
talalhatoak kozottiik, azonban kiilon particiokba keriilnek, ami nagy overheadet
okoz. Ebbdl kifolyolag vezetjiik be a Minimum Substring Partitioning-et, ami
k-merek helyett darabokra osztja fel a révid olvasasokat, ahol minden darab
k-mereket tartalmaz k6zos minimélis p-hossza részszoval, ahol p < k. Ennek a
végeredménye gyakorlatilag azonos a k-merek témoritésével. Bemutatjuk, hogy
ez a témorités nem okoz szignifikans szamitasi overheadet, de akar 10-15-szor ki-
sebb particidkat eredményezhet. Megmutatjuk, hogy a particiok szamat sikeriil
O(kn)-r6l O(n)-re csokkenteni. Ezen feliil belatjuk, hogy a legnagyobb particio
mérete exponencialisan csokken a p-nek megfelelen, ami mutatja, hogy az elja-
ras nagyon memoria-takarékos. Amikor p = 12, a memoria-hasznalat kevesebb

mint 10 GB, minden tesztelt esetben.

3. ElGismeretek

1. Definici6é (R6vid olvasas). Egy rovid olvasds egy sz6 a o dbécé folitt.
2. Definicié (K-mer). Egy k-mer egy sz0, aminek hossza k.

3. Definici6é (Szomszédos k-merek). Adott s révid olvasdsra, jeldlje sli, j]
a T€ssz0it az s i-edik €s j-edik betije kozott. s felbonthaté m — k + 1 k-merre,
kifejtve s[1,k|,s[2,k + 1],....,slm — k + 1,m]. Az s[i,k + i — 1],s[i + 1,k + 4]

k-mereket szomszédosnak nevezziik s-ben.

Egy s révid olvasésra tekinthetjiik a generalt k-mereket egy k-hosszii ablak-
nak, ami végigcsuszik az s folott. Két a és 8 k-mer szomszédos, ha « utolsd
k — 1 résszava a 3 els6 k — 1 résszava. Egy s;-b6l kinyert k-mert jelolhetjiik

Si,j—nek.

4. Definici6é (de Bruijn graf). Adott S rovid olvasds halmazra, a G = {V, E}

de Bruijn graf gy dll eld, hogy létrehozunk egy csicsot minden kiilénbézd k-



merre S-ben, €s €let hiuzunk barmely két csics kézdtt, ha a hozzdjuk tartozo

k-merek szomszédosak legaldbb egy révid olvasdsban.

(a) Sequence: ACCAACGTTG
AGCAACTCGT

2. dbra. Egy de Bruijn graf, kK = 3 esetén.

3.1. K-mer mapelés

Adott révid olvasasokbol allo adathalmazra, ahhoz, hogy felépithessiik a hozzéa
tartoz6 de Bruijn grafot, mapelni kell az Gsszes duplikalt k-mert a kiilonbozé
olvasésokbol ugyanarra a cstucsra. Ha a csticsokat egész szamokkal azonositjuk,
akkor a duplikalt k-merekhez is ezt az egészet fogjuk rendelni. Ezt az eljarast
k-mer mapelésnek nevezziik. Amint a mapelés megtortént, a rovid olvasésok vé-
gigfutasaval természetesen elGéllithatjuk a de Bruijn grafot, amibdl kovetkezik,

hogy ezen graf épitése a mapelésbdl és a cstucsok Gsszekotésébol all.

3.2. Scatter/Gather

A memoria probléma egyik megoldasa, hogy az adatot kisebb egységekre par-
ticionaljuk a lemezen, majd igy dolgozzuk fel. Ennek megvalositasara két scat-
ter /gather eljarast ismertetiink. Az els6t vizszintes particionalasnak (Horizontal

Partition, H-Partition) nevezziik.

1. Osszuk fel a rovid olvasasokbol allo S adahalmazt diszjunkt, azonos mé-
retd particidkra tgy, hogy minden particiét be tudjunk télteni a memori-

aba.

2. Minden S; particiora, szurjuk be a k-mereket a H; hash-tablaba. A beszi-
rasi sorrendnek megfelelGen rendeljiink hozza egy sorszamot a kiillénb6zé
k-merekhez 1-t6] kezd6dGen. Legyen M; a lokalis k-mer mapels eljaras
S;-ben.



3. Minden S; particiéra, irjuk ki az Gsszes s;; particiot és a hozzd tartozé

indexet. Legyen P; a kimeneti szekvencia.

4. Fésiiljiik ossze P;-t ugy, hogy egy globalis mapel§ eljarast, M-et haszné-
lunk gy, hogy az kielégiti a kdvetkezd megszoritdsokat: akarmely S;-bsl
kinyert v k-merre, legyen S; a particio a legkisebb i-vel, ami még tartal-
mazza v-t. Ekkor M (vy) = M;(v).

A harmadik lépés mérete 0(kn), ahol n a rovid olvasasok mennyisége, k
pedig a k-merek hossza. A negyedik lépés nagyon koltséges, mivel egy rende-
76/ Osszefésiils eljarast kell hasznalnia, hogy felismerje a kiilonb6z6 particiokbol
szarmaz6 duplikilt k-mereket.

A legnagyobb probléma ezzel az eljarassal, hogy a kiilonbozé el6fordulasai egy
adott k-mernek nem ugyanabba a particiéba keriilnek. Ahhoz, hogy ezt meg-

oldjuk, az egyik megoldas a vodor particionalds. Ennek a menete a kdvetkezs:

1. Nyerjiik ki az 6sszes k-mert S-bdl, és rakjuk ket diszjunkt Si,Ss,...,.S;

particiokba H (s; j)modt-nek megfelelgen.

2. Minden S; particiéra, szirjuk be a k-mereket a H; hash-tablaba és rendel-

i—1
junk hozzajuk egy folyamatosan névelt egész azonositot, kezdve > S;-t6l
j=1

a besziras sorrendjének megfelelGen, ahol S; a kiilonb6z6 k-merek szama
az S; particioban. Legyen M a k-mer mapel6 eljaras. Nyilvanvalo, hogy

M globalis mapelés: minden kiilénb6z6 k-merre egyedi azonositot ad.

3. Minden S; particiora irjuk ki az Gsszes s; ; k-mert (ebben az esetben elég
az (i, 7) index a teljes sz0 helyett) a hozzatartozo azonositoval, (i, j) szerint

névekvs sorrendben. Legyen P; a kimeneti szekvencia.
4. Feésiiljiik Ossze az osszes Pi-t (i, ) szerinti névekvd sorrendben.

Bar a negyedik 1épés itt gyorsabb, mint a vizszintes particionalas esetén, az
Osszes particio teljes mérete szintén 6(kn), ami nagyobb genomok esetén kénnyen
Thb-os méretii lehet. Most bevezetiink egy 1j particional6 eljarast, a Minimaélis

részsz6 Particionalast, ami ezt a szamot 6(n)-re csokkenti.

4. Minimum Substring Partitioning

A v6dor particionalasnak overheadje igen nagy, mivel a szomszédos k-merek elég

valoszind, hogy kiilén particiokba kertilnek, kivéve ha H (s; j)modt = H(s; j4+1)modt).



Erre a problémara mas megkdzelitést hasznalva adunk megoldast.

5. Definici6 (Minimum p-részszo). Adott s szdra, a p-hosszi részszd r mi-
nimum p-részszava (vagy pivot részszava) s-nek, ha minden s'-re s’ a p-hosszi
részszava s-nek, s.t.-nek és r < s'-nek (< lexikografikus rendezés). s-re ekkor
mondhatjuk, hogy r lefedi. A minimdlis p-részszavdt s-nek jelolhetjik ming,(s)-

sel.

ACTGATTATTAACCGTACAAATTT

ACTGATTATTAACCGTA
CTGATTATTAACCGGTAC
TGATTATTAACCGTACA
GATTATTAACCGTACAA
ATTATTAACCGTACAAA

......

3. abra. Minimum Substring Partitioning

Mivel két szomszédos k-mer k-1 hosszan fedi le a masikat, az esély, hogy
tartalmazzak ugyanazt a minimélis p-részszot (p < k) potencialisan igen nagy.
Az abran lathatunk erre egy példat, ahol az els§ 5 k-mernek azonos a mini-
malis 4-részszava. Ilyen esetekben ahelyett, hogy generalnank ezt az 5 k-mert
kiilon-kiilon, egyszertien tomorithetjliik az eredeti rovid olvasas hasznalatéval,
ACTGATTATTAACCGTACAA-val, és kiirhatjuk az AACC minimalis részszo-
hoz tartozo6 particioba. Formalisan: adott s = s15983...5,, rovid olvaséasra, ha a
szomszédos j k-mer si,i+k—1] és s[i+j—1,i+j+k— 2] ugyanazzal a miniméa-
lis p-részszoval rendelkeznek, amit jeloljiink r-rel, akkor kiirhatjuk egyszertien a
8iSit1...Sitjt+k—2 részszot a H(r)modt particioba anélkiil, hogy j darab k-merre
bontanank. Ha j nagy, ez a tomoritési stratégia jelent&sen cstkkenti a particiok

meéretét és a futasi idst.

6. Definicié6 (Minimum Substring Partitioning). Adott egy s26, s = s1, S2, ...

p < k < m, a minimadlis résszo particiondlds ezt az s-t maximdlis hosszusdgi
részszavakra bontja, hogy {sli,jlli+k —1 < j,1 <4i,5 < m},s.t., ekkor minden

k-mer s[i, j]-ben ugyanazzal a minimdlis p-részszdval rendelkeznek. s[i, j|-t szu-



per k-mernek nevezzink.

A minimalis particionélas szerint a nagyobb p-k jo eséllyel fogjak megtorni a
szekvenciat tobb szegmensre, kiilonb6z6 minimalis p-részszavakkal, ezzel névelve
a particiok osszméretét. Masfeldl, a kisebb p-k nagyobb particiékat eredményez-

nek, amik esetleg nem férnek be memoriaba.
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4. dbra. Particiok méretének eloszlasa

Az abran a particiok méretének eloszlasat lathatjuk, p = 4 esetén kiilon-
b6z6 fajokhoz tartozo adathalmazokra. Van néhany nagy, dominans particio.
A p értéke megszabja a particiok osszméretét és a varhato legnagyobb particiok
méretét is. Két technikat alkalmazhatunk, hogy a particiok asszimetrikus elosz-
lasaval megbirkozzunk. Az elss, hogy ha p nem tul kicsi (pl. 10), a legnagyobb
particiok mérete hasonlo lesz. A méasodik, a particiok feltekerése ( Wrapped Par-
tition), késébb keriil bemutatésra.

A kovetkezdkben egy random string modell segitségével fogjuk megvizsgélni az
MSP-t. Kimondéasra keriil tobb tétel, koztiik az is, ami kimondja, hogy a parti-
ciok varhat6 mérete 0(n), ami szignifikdnsan jobb 0(kn)-nél. Ezen kiviil megad-
juk az also és a felsé hatarat az MSP altal elsallitott particiok méretének, ami
exponencidlisan fog csokkeni p-nek megfelelGen, mutatva, hogy az MSP nagyon

memoria-hatékony.



4.1. Particiok szama

A kovetkezd tételek bizonyitas nélkiil szerepelnek. Ezen bizonyitasok megtalal-

hatoak a szerzék eredeti cikkében.

1. Tétel. Az dssz particid méret 9(%71 +n).

2. Tétel. Legyen l(m, k,p) a térések dtlagos szaima egy MSP-ben. Egy random
string modellben l(m, k,p) < (m — k).

3. Tétel. Egy random string modellben Py (kp,p) < i—i}.

1. Kovetkezmény. Egy random string modellben a particick dsszmérete O(pn).

§ S0 s,
S K 1

Sic

5. abra. A 3. tétel illusztracioja.

4. Tétel. Egy random string modellben adott a > 0 egészre Py(k+ a,p+ a) <
2Py (k,p) + 55 -

5. Tétel. Egy random string modellben azon kilonbézd k-merek szdzalékdra,

amiket lefed egy p-részszo, a felsd korldt 43%, p>2.

5. Forditott komplemensek

A DNS szekvenciakat két iranybol olvashatjuk, eldrefelé, és visszafelé ugy, hogy
az adott szimbolumot a Watson-Crick komplemensére cseréljiik. Ezeket fordi-

tott komplemenseknek hivjuk és ekvivalensnek tekinti ket a bioinformatika. A



legtobb szekvencialo eljaras mindkét irannyal dolgozik. Az Osszerakasi folyamat
soran minden szekvenciat kétszer kell olvasni, a két kiilob6z6 iranyban.

A forditott komplemensek nem okoznak problémat a vodor particionélas ese-
tében: ha egy k-mert beolvasunk a memoriaba abbdl mar kénnyen elé tudjuk
allitani a forditott komplemensét. Ugyanez azonban tritkkkés MSP-vel, ami-
nek a célja az egymaéast kévets k-merek tomoritése, amennyiben tartalmazzak
ugyanazt a minimalis p-részszot. Sajnos a fordiott komplemenseik nem feltét-
len tartalmazzak ugyanazt a minimalis p-részszot, ami arra kényszerit minket,
hogy explicit modon eldallitsuk a forditott komplemenseket minden révid olva-

sasra, ami értelemszertien duplazni fogja az I/O koltségeket.

7. Definici6 (Minimalis részsz6 forditott komplemensekkel). Adott s sz,
eqy p-hosszi t részszava s-nek a minimdlis p-részszava s-nek, ha Vs',s' egy p-
hosszi részszava s-nek, vagy s forditott komplemens, hogy s.t.,t < s (ahol <

lexikografikus rendezés).

Ez a definici6 ujradefinidlja a minimé&lis részszot gy, hogy szamol az adott
k-mer forditott komplemensével. Ezzel az Gj definicioval nem kell sem expli-
cit moédon kiirnunk a forditott komplemenseket, sem megvaltoztatni a MSP-t

elsallito eljarast. A kovetkezSkben ezzel a probléméaval nem szamolunk.

6. Algoritmusok

Most kitériink arra, hogy hogyan kell egy de Bruijn grafot felépiteni. Ennek ha-
rom lépése van: particionélas, mapelés és Gsszefésiilés. Minden 1épés egy lemezre
kiirt adathalmazzal indul, és egy modosiott, szintén lemezre irt adathalmaz els-
allitasaval ér véget. Az els lépés bemenete nyilvan egy révid olvasasokbol allo
adathalmaz, az utolsé lépés kimenete pedig azonositokbol all, amik mapelve

vannak a megfelel k-merekhez.

6.1. Particionalas

Az els6 1épés a rovid olvasasok particionaldasa MSP hasznalataval. Az eljaras

naiv véltozata igy néz ki:

1. Adott s rovid olvasésra, csisztassunk végig egy k hosszu ablakot az s-en,

hogy elgallitsuk a k-mereket.
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2. Minden k-merre allitsuk el§ a minimalis p-részszot.
3. Talaljuk meg a szuper k-mereket s-ben.

Ez a megoldas azonban nem hasznalja ki az atfedéseket a szomszédos k-
merek kozott. Amikor a k hosszu ablakot végigesusztatjuk s-en, nyilvantartha-
tunk egy els6bbségi sort a p-részszavakrol, amik az ablakban vannak. Minden
jobbra csusztataskor berakjuk a jelenlegi ablak utols6 p-részszavat ebbe a sorba,
illetve kivessziik bel6le az el6z6 ablakbol szarmazoé els6 részszot. Mivel az ab-
lakban lev§ p-részszavak szama k — p+ 1 and m — p+ 1 p-részsz6 van s-ben, az
6sszehasonlitasok szama O((m —p +1)log(k —p+ 1)) = O(mlogk).

Bar a prioritasos sor elméletben jo, az overhead amit bevezet igen nagy is tud
lenni. Ezt a problémat a Simple Scan algoritmussal keriiljiik ki (1. Algoritmus).
Ez az algoritmus végignézi az ablakot az els6 szimbolumbol, hogy megtalalja
a minimum p-részszot, nevezziik ezt minys-nek, illetve az ehhez tartozo kez-
dépoziciot, ezt pedig nevezziik min.pos-nak. Ezutén csusztat jobbra, szimbo-
lumonként egyesével, egészen a rovid olvasas végéig. Minden csiisztatas utan
ellenérzi, hogy min.pos még benne van-e az ablakban, ha nem, akkor megkeresi
az 4j min,s-t és min.pos-t. Egyébként leellenérzi, hogy az utolsé p-részszo a je-
lenlegi ablakbdl kisebb-e, mint a jelenlegi min,s. Ha igen, ez a p-részszo lesz az
1j minys, illetve értelemszerten a min.pos-t is atéllitjuk. Mivel a szomszédos k-
mereknek esélyesen ugyanaz a minimum p-részszavuk, ezért ezt az djrakeresést
viszonylag ritkdn kell végrehajtani. Bar a legrosszabb esetben a p-részszavak
Osszehasonlitasanak szama O(mk), a kovetkezs tétel alapjan lathatjuk, hogy ez

gyakorlatban valdszintileg kevesebb.

6. Tétel. Adott m-hosszi szora, tegyiik fel, hogy az MSP s-t I + 1 részszdra
bontja. Az 1. algoritmusnak ekkor legfeljebb 0(m + lk) p-részszd dsszehasonli-

tdsra van sziksége.
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Algoritmus 1. SimpleScan

Input: String s[l..m], integer k; p.
min_s := the minimum p-substring of s[1l; k]
min_pos := the start position of min_s in s
for all i from 2 to m-k+1 do
if 1 > min pos then
min_s := the minimum p-substring of s[i; i+k-1]
min_pos := the start position of min_s in s
else

if the last p-substring of s[i; i+k-1] < min_s then

min_s := the last p-substring of s[i; i+k-1]
min_pos := the start position of min_s in s
end if

end if

8. Definici6 (Feltekert particiok). Adott{s1} sz6 halmazra, H hash-fiiggvényre,
legyen t a particiok szima. Bdrmely k-merre s; j-ben a particio feltekerése s;

minimdlis részszavdt H(miny(s; ;)) mod t particichoz rendeli.

Mivel minden p-részszo6 egy particidhoz tartozik, ezért a particiok teljes
szama 4P. Ahogy p nd, ez a szam exponenciélisan megemelkedik. Ahhoz, hogy
ezt elkeriiljiik, bevezethetiink egy hasheld fliggvényt, ami feltekeri a particiokat
egy felhasznalo altal megadott szamig. Ebben az esetben minden particiot, amit
egy p-részszobol allitottunk els, random modon beletessziik egy feltekert parti-
cibba. Ennek egyik eredménye az lesz, hogy a particiok mérete kozotti szorés
csokken. Az abra mutatja a particiok méretét p = 10-re, ha a feltekert parti-
ciok mérete 256-ra van allitva. A particiok szdma megegyezik a p = 4 esetten,

feltekerés nélkiil, de a particiok méretei kisebb eltéréseket mutatnak.

6.2. Mapelés

Ebben a lépésben minden kiilénb6z8 k-merhez egy egyedi azonositét rendeliink,
ami meg fog egyezni a de Bruijn grafban levs cstcs azonositojaval. Barmikor,
amikor olyan k-mert taldlunk, ami addig nem volt a tablaban, Gj azonositot
rendeliink hozza. A kezds azonositoé adott tablaban mindig az el6z6 téabla ma-
ximalis azonositdjanal egyel nagyobb, amibdl kovetkezik, hogy a particiok és a
hozzajuk tartozo hash-tablak diszjunktak. Minden feldolgozott particié utén,
létrehozzuk a kimeneti fajlt (vagy id file-t), és beleirjuk a hash-tablat.
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6. abra. Particiok feltekerése
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7. abra. ID-k cseréje és mergelése

Az 6sszefésiils 1épésben tjra végignézziik a rovid olvasasokat, hogy be tudjuk
htizni a szomszédos k-merek kozotti éleket a grafban. Minden szomszédos k-mer
parra meg kell keresniink a hozzajuk tartozé azonositokat az id fajlokbol. Mivel
ezen fajlok mérete akkora, mint a particiok mérete, ami komoly I/O overheadet
okoz. Ahhoz, hogy ezt megoldjuk, létrehozunk egy azonositd lecseréls straté-
giat, ami az abran lathat6. A particionéld 1épés sordn minden k-merhez el6re
hozzarendeliink egy egészet 1-t6l kezdve. Ugyanazok a k-merek kiilonboz6 ro-
vid olvasésokbol kiilén azonositét kapnak. Minden particiéra, ha k-mert latunk,
el6szor megnézziink a hash-tabldban, hogy létezik-e mar. Ha létezik, akkor egy
< kmer,id > rekord helyett egy felcseréls rekordot irunk az azonosito felcseréls
fajlba, < current id, first _id > alakban, jelezve, hogy a k-mer duplikdtum,
ezért az el6re hozzarendelt azonositot, a current id-t le kell cserélniink az elsé

talalati azonositora, a first id-re. Szintén az abran lathato erre egy példa.
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6.3. Osszefésiilés

Miutéan elgallitottuk az azonositod felcseréls fajlokat, az utolso lépés az Osszefé-
stilés. Ebben a 1épésben egyszertien Osszefésiiljiik az 6sszes felcseréls fajlt, hogy
elallitsuk az azonositok olyan szekvencidjat, ami mar az eredeti révid olva-
sasokra mutat, az eredeti sorrendben. Nyissuk meg az Osszes felcseréls fajlt.
Ekkor nyilvan mindegyik fajl header az els6 felcseréls rekordra mutat, amik
természetes modon rendezve vannak a first id szerint névekvd sorrendben, igy
megkereshetjiik a legkisebb lecserélendd azonositot a file header-6kben. Felso-
roljuk az azonositokat 1-t6l kezdve, és lecseréliink barmely olyan azonositoét,
amire van felcseréls rekord, majd a kdvetkezs felcseréls rekordra léplink, és ezt
ismételgetjiik. Ha ezzel végeztiink, egy szekvenciat kapunk, ahol az azonositok a
k-merekhez kapcsolhatok révid olvasasokbol, azonos sorrendben. Ez egyébként
egy lemez-alapu de Bruijn grafot fog adni, amit szétoszthatunk gépek kozott,

végigfuthatjuk, vagy akar tomoritve memoridba olvashatjuk.

7. Kisérletek, eredmények

7.1. Hatékonysag

Elstként tekintsiik a de Bruijn grafok épitésének sebességét. Az MSP-t a SOAP-
denovo és a Velvet algoritmusokkal fogjuk Osszehasonlitani. Koénnyen lathato,
hogy mind memoriaigény, mind sebesség szempontjabol az MSP szignifikinssan

gyorsabb a maésik két algoritmusnal.
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8. abra. Velvet, SOAPdenovo és MSP.

Nézziik most a particionalasi eredményeket. Itt az MSP-t a H-particionélassal és
a B-particionalassal hasonlitjuk 6ssze. Mindegyik eljaras esetében 1000 particiot
hozunk létre, a k-merek hosszat pedig 59-re allitjuk. Mindharom algoritmus ha-

sonlé mennyiségd memoriat hasznalt, a lemezhasznélat viszont, ahogy lathato,
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egyértelmiien az MSP-nek kedvez.

Végiil tekintsiik a pasztazo eljarast (1. algoritmus). Ezt az algoritmust az
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9. abra. H-Particionalas, B-Particionalas és MSP.

els6bbségi soros valtozattal vetjiikk Ossze. Lathatd, hogy az MSP ismét sokkal

gyorsabb az alternativanal.
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10. abra. Pasztazo eljarasok.

7.2. Skalazhatosag

Most hasonlitsuk 6ssze az MSP skéalazhatosagat a Velvet, illetve SOAPdenovo
algoritmusokkal. A cladonema adathalmazt fogjuk hasznalni, az MSP-t 1000

particiora és p = 10-re allitva.

Mindharom algoritmus linearisan fog néni mind memoriaigény, mind futasi id6
tekintetében. Itt is az MSP teljesitett a legjobban.
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11. abra. Velvet, SOAPdenovo és MSP skaldzhatosaga.

8. Osszegzés

Bemutattuk a Minimum Substring Partitioning eljarast, ami a duplikalt k-merek
hatékonyabb Gsszefésiilését hivatott megvalositani, kihasznalva, hogy a k-merek
k6z6tt komoly méret atfedések lehetnek. Lattuk, hogy az MSP nem csak gaz-
dasdgosabban banik a memoriaval, de ezen til még gyorsabb is a jelenleg legfej-
lettebb algoritmusoknal. Valés DNS-szekvencidkon valo kisérletek kimutattak,

hogy valés alkalmazésok esetén is kivaléan megallja a helyét az algoritmus.
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