Bioinformatyka: Analizy genomiczne (Borsnip)

Krotki opis ustugi

Ustuga pozwala wyszukiwaé asocjacje w danych GWAS, wykorzystujac metode selekcji zmiennych Boruta i szybki, stochastyczny klasyfikator,
paprocie losowe. Formalnie program duplikuje funkcjonalno$¢ kanonicznych implementaciji tych narzedzi, pozwala jednak analizowa¢ dane GWAS
szybciej i z uzyciem mniejszych zasobow.

Aktywowanie ustugi

Aby skorzysta¢ z ustugi nalezy mie¢ konto w projekcie PL-Grid (Zaktadanie konta w portalu PL-Grid) wraz z aktywnym grantem (Granty obliczeniowe).
Oprogramowanie sktada sie z kilku aplikacji konsolowych, mozna z nich korzysta¢ zaréwno bezposrednio na systemie obliczeniowym (w trybie
interaktywnym lub w skryptach) lub w skryptach uruchamianych za posrednictwem systemu UNICORE.

Pierwsze kroki

Pierwszym krokiem jest konwersja danych GWAS na format bsi natywny i zrozumiaty dla narzedzia borsnip; stuzg do tego programy pomocnicze pl i
nk2bsi igen2bsi ktére akceptujg binary plikozbiér narzedzia Plink (tréjka . bed . bi mi . f am) oraz format GEN (. gen). Dane rozbite na podzbiory
(np. oddzielnie chromosomy albo oddzielnie obiekty z r6znych grup) nalezy wczes$niej potaczy¢ korzystajac z innego narzedzia.

Decyzje nalezy zachowac oddzielnie, jako plik tekstowy z klasami zakodowanymi jako liczby od 0..(#klas-1), po jednej na linie. Potaczenie z danymi
genomicznymi odbywa sie na zasadzie wspoélnej kolejnosci. Jesli plik/i/ danych zawiera juz decyzje, zostanie ona zignorowana.

Przyktadowo, zaktadajac ze decyzja jest w pliku i nput . dec, jesli mamy dane w formacie Plink jako pliki i nput . bed, i nput . bi mii nput . bed, a
chcemy przepakowac dane do pliku wejsciowego borsnip t est . bsi , nalezy wywotac:

pl i nk2bsi input input.dec test.bsi

Jesli mamy plik w formacie GEN, input.gen, nalezy wywotac:

gen2bsi input.gen input.dec test.bsi

W zasadniczym zadaniu nalezy zamiesci¢ wywotanie gtéwnego programu, borsnip.

borsnip -D 5 -N 100000 test. bsi

Parametr N (liczba paproci) powinien by¢ nie mniejszy niz liczba analizowanych zmiennosci, podczas gdy parametr D (gteboko$¢ paproci) nalezy
dopasowac do ztozonosci problemu.

Wynikiem bedzie tabela podobna do

rs999969 Confirmed 25 25
rs9999966 Rej ect ed 0 11
rs9999662 Rej ect ed 0 11
rs9999931 Confirmed 25 25
rs9999604 Rej ect ed 0 11

Pierwsza kolumna to identyfikator zmiennosci, skopiowany z pliku wej$ciowego, druga to decyzja narzedzia (Confirmed dla istotnej asocjacji, Rejected
dla nieistotnej, Tentative dla braku decyzji). Kolejne dwie kolumny to odpowiednio liczba zaliczonych i przeprowadzonych testéw istotnosci dla
zmiennosci.

Wywotanie borsnip z parametrem -h wyswietli liste dostepnych opcji. W szczegdlnosci, flagg -s mozna ustawi¢ ziarno generatora pseudolosowego by
zapewni¢ reprodukowalnos¢ obliczen. Flaga -j przetacza output z tabeli na czytelny maszynowo format JSON, zawierajacy rowniez dodatkowe
informacije.

Gdzie szukac dalszych informacji?

Metoda Boruta jest opisana w artykutach http://www.jstatsoft.org/v36/i11/paper i http://www.biomedcentral.com/1471-2105/15/8 oraz na stronie
metody https://m2.icm.edu.pl/boruta, zas metoda paproci losowych w artykule http://www.jstatsoft.org/v61/i10/paper. Wszelkie pytania prosimy
kierowa¢ do opiekuna aplikacji, na adres M.Kursa@icm.edu.pl.
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