Compte Rendu Visio Conférence PepiAnnot
17 Septembre 2021 -10h00 / 11h30

https://pepi-ibis.inrae.fr/annotation-genomes
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Si des personnes manquent dans la liste ne pas hésiter a contacter Véronique ou Philippe pour une mise a jour.

Si besoin compléter et/ou corriger le tableau ci-dessus. Merci par avance.

Lors de la visio PepiAnnot du 17 Septembre 2021 :
- lly avait 18 personnes connectées
- Visioconférence avec GoToMeeting (licence PEPI IBIS). Cette Visioconférence a été enregistrée.
- Deux nouvelles personnes dans le Groupe PepiAnnot: Stéphanie ROBIN & Anthony

BRETAUDEAU qui travaillent avec Fabrice Legeais a Rennes.
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Ordre du jour :

OFdre dU JOUR : ...cuuiieeeciiieeeeeirreneerrreesesseeassesseenssessesnssessrensssssesnsssssesnsssssesnsssssennsssssennsssseennsnsssennnnans 2
1. Prochains themes POSSIDIES c....eeiiieeiiiiiiiieiiitiritt et se s s s nessnne 3
2. Organisation d’une réunion du PEPI IBIS, 2 demi-JOUINEES.......ccceerirueerinnerrinnensiseesssesssnenns 3
3. Prochaine réunion PEPIANNOL......cccceeeetiiceerrrnrreeessiesessrnnnneesssssesssssanseesasssssssssannsssessssssssssnnnnes 3
4. Alexandre CORMIER, IFREMER IRSI-SEBIMER, FINIStEIre ..ccveeeeriererenierernneerereseerernsseseens 3
5. PROLO GU JOUK ceiiiiiiiiiienreeeiiiinisssnnnseessssissssssansssssssssssssssssnseesssssssssssansssssssssssssssnsssssssssssssssnnnses 5
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1. Prochains thémes possibles
- Kmer pour Pannotation - CHATEAU Annie (& contacter)
- Rshiny & R markdown - outils puissants pour 1’analyse et la tragabilité en bioinformatique
- SibeliaZ - JOETS Johann
- Annotation des TEs - CHOULET Frédéric
- Assemblage Transcriptome de novo short et Long reads - BRUNAUD Véronique
- DGenies - DotPlot de chromosomes entiers - KLOPP Christophe (a contacter)
- Annotation fonctionnelle - Mercator4/MapMan - DELANNOY Etienne (a contacter)
- Intégration des données omiques - ALAUX Michael (a contacter)
- Réflexions autour de I’intégration statistique des données omiques - MARTIN MAGNIETTE Marie-Laure (a contacter)
- Pan Génomique
- Variants structuraux
- Réseaux de genes
- Exposé didactique de la théorie des graphes
- Les infrastructures de calcul et de stockage - bonnes pratiques
- Plan de gestion des data avant tout projet !
- Ftats de Iart sur tous les éléments constitutifs connus a ce jour (features) d’un génome
- Apport du « Deep Learning » sur I’analyse des données omiques

2. Organisation d’une réunion du PEPI IBIS, 2 demi-journées
Le PEPI IBIS organise ses journées a la cité de I’espace du 16 au 18 novembre 2021 !
Lien : https://pepi-ibis.inrae.fr/journees-pepi-ibis-2021

Le PepiAnnot propose 3 interventions :
- Philippe Leroy - GDEC : « Nouveau paradigme pour l’annotation des génomes » - Introduction
- Héléne Rimbert - GDEC : « Identification et annotation des ARNnc : focus sur quelques familles
d'ARNNC »
- Christine Gaspin - MIAT : « MAGATT un outil de transfert d’annotation. »

3. Prochaine réunion PepiAnnot
- Décembre - réunion informelle portant sur le remplacement de Philippe (qui part a la retraite !)
pour la coordination du PepiAnnot avec Véronique
- Janvier 2022 - 10h00 - 11h30

4. Alexandre CORMIER, IFREMER IRSI-SeBiMER, Finistére
GigaStore2 - Assemblage de novo résolu au niveau des haplotype du génome de Crassostrea gigas
(huitre creuse)

GigaStore 1&2 dans Ifremer
Assemblage de novo de I’huitre creuse (C. gigas) qui est le modele phare pour I’ifremer

Problématique
- Espéce indo-pacifique introduite dans les années 70s

- Probléme actuel = infections virales + réchauffement climatique

- Génome trés complexe a assembler (550-650 Mb)

- Complexe de déterminer la taille du génome

- Déja plusieurs génomes de publiés, mais probléme de « phasage » des génomes assemblées car
espéce hétérozygote
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GigaStore 1
- ONT-Illumina v0.1 =» probléme read courts

- 1*individu choisi était autotriploide
- De plus une infection a obligé de détruire toute la culture

Donc, en résumé sur GigaStore 1 : 3 génomes sont sortis avec du PacBio Sequel + Illumina mais unphased
chromosomes c’est a dire qu’on ne sait pas si le chromosome assemblé est maternel ou paternel. La
plupart des assembleurs ne tiennent pas compte des alléles distincts donc mélange les parents. Chez
les mollusques 3 ou 4% d’hétérozygotie. Le but est d’obtenir le phasage de SNPs, afin de savoir a quel
parent 1’allele appartient.

Des long-reads PacBio/Nanopore peuvent permettre un assemblage ou on sait si chromosome maternel
et/ou paternel mais on switch d’un haplotype a I’autre sans savoir lequel est lequel

GigaStore 2 : Objectif : assemlage « phasé »
Dans ce nouveau projet les autotriploides ont été éliminés !

PacBio Hifi : moins d’une erreur pour 1000 bases, donc reads de haute qualité (gscore min de 20) et
de longueur moyenne 15kb avec le but obtenir des génomes assemblés et phasés, donc un obtenir un
haplotype spécifique.

De nombreux papier ont été publiés pour obtenir des haplotypes « phasés » dans la majorité des cas
des informations sur des parents sont nécessaires.

Alexandre a testé 2 outils
Canu : basé sur des kmer par haplotype. Les limites c’est que ce sont 2 assemblages séparés et il faut
réconcilier les assemblages ensuite. ..pas toujours simple ...
HiFiasm : basé sur des string-graph et utilise les extrémités de graphes mais avantage car fait un seul
assemblage et le phasing est fait directement a partir du graph.
= L’objectif serait de comparer les deux

Donc, I’objectif de GigaStore 2 a été de séquencer en Illumina (Génotoul) les 2 parents (120x) et la
descendance en PacBio HiFi (50x). Il a également été réalisé du RNA-seq (annotation), HiC
(scaffolding) et 1’lso-seq (isoformes) est prévu. Toujours le méme probléme avec cet organisme, le
taux d’hétérozygotie autour de 3% pose beaucoup de problemes car détection de kmer correspondant
a cette hétérozygotie, non homogene. Par exemple, en PE, le R1 est bien avec Qscore > 20 voire 30,
mais en R2 trés moche.

Une profondeur de 100x est effectivement trés contraignante mais nécessaire, a priori, pour couvrir des
kmer de 16 a 21 mais Probléme de couverture au sein des individus entre distribution des kmers
homozygotes ou hétérozygotes.

- Assemblage Hifiasm
836 contigs mais 1Gb au lieu de 650Mb car bcp de duplications dues a 1’hétérozygotie. Que ce soit avec
String graph ou graphe de De Bruijn, on a des boucles correspondantes aux 2 haplotype méme si avec
String graph on est censé avoir moins de boucles !
- Assemblage via Canu : ne marche pas mieux ....

Néanmoins, la technologie PacBio Hifi permet quand méme un trés bon assemblage sur des especes
complexes.

Essai de HiC sur ce génome : marche et a donné 13 ou 10 chromosomes suivant les haplotypes, attendus
10 chromosomes.

Annotations des haplotypes : 2 annotations avec en plus 1’annotation des isoformes, donc en plus des
librairies Illumina a été utilisé de 1’1so-seq (PacBio) = en cours
- Outil d’annotation BRAKER2 avec RNA-seq et Iso-seq
- Pour I’annotation d’isoformes il y a I’outil de PacBio SQanti3
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A TlIfremer pas mal d’assemblage de novo coté génome et transcriptome, et le but est de faire une
annotation collaborative via Jorowse et Web-appolo pour une annotation collaborative en ajoutant les
différentes couches.

https://bmcbioinformatics.biomedcentral.com/articles/10.1186/s12859-021-04118-3

K BMC Port of Springer Nature

BMC Bioinformatics

Home About Artides In Review Submission Guidelines

Research article | Open Access | Published: 05 June 2021
Overcoming uncollapsed haplotypes in long-read
assemblies of non-model organisms

Nadége Guiglielmoni & Antoine Houtain, Alessandro Derzelle, Karine Van Doninck & Jean-Francois Flot

BMC Bioinformatics 22, Article number: 303 (2021) | Cite this article

Remarque : cette démarche marche mieux pour I’humain car 0.1% d’hétérozygotie !

Discussion :
- Nicolas Lapalu mais en garde sur ’utilisation de data isoseq pour I’annotation des isoformes, il
faut également valider avec du RNAseq.
- Pour le mapping attention a minipap2 si trop petit exon, mieux gmap

5. Photo du Jour
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