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Ogdlny przebieg analizy

e Kontrola jakosci odczytow (QC)

* Przycinanie odczytow

* Mapowanie do genomu referencyjnego

* Usuwanie/oznaczanie duplikatéw PCR

* Wywotywanie wariantow (variant calling)

* Filtrowanie i adnotacja wariantow



QC

Podczas kontroli jakosci zwracamy uwage m.in. na:
* Jakos¢ nukleotydow na koncach odczytow

* Obecnosc adapterow

* Rozktad GC

* Duplication levels



QC

* Narzedzia takie jak Trim Galore, Cutadapt czy Trimmomatic
umozliwiajg automatyczne znalezienie i usuniecie takich sekwencji

* Trim Galore jest czesto uzywanym rozwigzaniem typu all-in-one —
taczy funkcjonalnos¢ wyszukiwania adapteréw (opartego o Cutadapt)
z przycinaniem ztej jakosci nt na koncach. Dziatanie tych narzedzi
polega m.in. na:

* Usuwaniu adapterow lllumina
* Przycinaniu ze wzgledu na jakos¢
* Usuwaniu zbyt krotkich odczytow



Mapowanie

* BWA-MEM (Burrows-Wheeler Aligner, algorytm MEM) jest obecnie
uwazany za standardowy aligner dla sekwencji genomowych o
dtugosciach odczytow ~100-150 bp. Jest on zoptymalizowany pod
katem szybkosci i doktadnosci mapowania.

* BWA-MEM wykonuje dopasowanie lokalne



Usuwanie duplikatow PCR

* Najpopularniejszym narzedziem jest Picard MarkDuplicates (obecnie rozwijany w
ramach Picard/GATK). Dziata ono w ten sposoéb, ze przeglagda posortowany plik BAM i
grupuje odczyty majgce taka] sama pozycje poczgtkowg zmapowania na referencji oraz
takeLsama mapujacyg pare (dla danych sparowanych). Takie odczyty uwaza sie za dulglikaty
pochodzace z jednego fragmentu DNA. Picard oznacza wszystkie poza jednym z nich jako

duplikaty (dodajac flage “duplicate” w rekordzie BAM). Mozna nastepnie takie odczyty

usungc lub poiprostu pozostawi¢ oznaczone - nowoczesne pipeline’y zwykle nie
wyrzucajg ich fizycznie z pliku, lecz oznaczajg (mark) i pozostawiaja.

* Definicja duplikatu w tym kontekscie obejmuje zarowno duplikaty PCR, jak i tzw.
dulolikaty optyczne (btedy sekwenatora, gdzie intensywne klastry na flowcellu sg
policzone wielokrotnie). MarkDuplicates domysinie wykrywa jedne i drugie.

* W eksperymentach typu PCR-free (biblioteki bez amplifikacji) oczekujemy bardzo
niskiego odsetka duplikatow, natomiast w targetowanych panelach czy WES, gdzie DNA
wejsciowego jest mniej, odsetek duplikatow moze byé wyzszy (czasem 10-20%).



Wywotywanie wariantow dziedzicznych

e Standardowo wykorzystywanym narzedziem jest GATK HaplotypeCaller bedacy
czes’ciabpakietu GATK (Genome Analysis Toolkit). HaplotypeCaller dziata w trybie
assembly-based: dla kazdej Eodejrzanej pozycji tworzy lokalny graf haplotypow i
probuje zrekonstruowac najbardziej prawdopodobne haplotypy, a nastepnie
zmapowac odczyty do tych haplotypow w celu wygenerowania wiarygodnych
wywotan wariantow. Jest to podejscie bardziej zaawansowane niz proste zliczanie

odchylen od referencg,l.dzieki czemu HaplotypeCaller radzi sobie lepiej w

|

regionach z wieloma blisko potozonymi zmianami oraz z indelami.

* Innym popularnym narzedziem jest bcftools (samtools) mpileup + call, ktore
wykorzystuje klasyczny model samych stoséw odczytow (pileup) i statystyki
bayesowskie do wywotywania SNP/indeli. Bcftools dziata szybciej i bywa uzywane
np. I\{v_analizach populacyjnych lub wtedy, gdy zalezy nam na prostej | szybkiej
analizie.

 GATK z HaﬁlotypeCaIIer oferuje zwykle wyzszg czutosc¢ i specyficznosc, zwtaszcza
w trudnych rejonach genomu, kosztem wiekszych wymagan obliczeniowych.



Plik VCF

Gtéwnym wynikiem analizy wariantéw genomowych jest plik w formacie VCF (ang. Variant Call Format?. Plik VCF zawiera informacje o wykrytych
wariantach sekwencyjnych w genomie, przedstawione w polach oddzielonych znakiem tabulacji. Te pola to:

1. Nazwa chromosomu, np. chrl.
2. Pozycja wariantu na chromosomie, np. 3319632.
3. Identyfikator wariantu w bazach danych, np. rs2282198 w bazie danych dbSNP (https://www.ncbi.nlm.nih.gov/projects/SNP/). W przypadku gdy

wariant nie jest zaadnotowany w bazach danych w dbSNP lub ClinVar (https://www.ncbi.nIlm.nih.gov/clinvar/), w tym miejscu pojawia sie kropka.

4. Nukleotyd lub nukleotydy (w przypadku indeli) znajdujace sie we wczes$niej okreslonej pozycji w genomie referencyjnym, np. ATTATT.

5. Lista alternatywnych alleli w tej samej pozycji co w pkt 4, np. ATTATTTTTATT.

6. Jakos¢ przypisana wykrytemu wariantowi, np. 228.0.

7. Pole opisujgce czy wykryty wariant spetnia zatozone kryteria filtrowania. Zazwyczaj pole to ma wartos¢ PASS.

8. Opis i adnotacja wariantu; roznego rodzaju informacje nt. wariantu podawane sg w formacie klucz=wartosc i s3 oddzielone srednikiem.
Szczegdtowy opis mozna znalezé w dokumentacji formatu VCF, na stronie https://samtools.github.io/hts-specs?VCFv4.2.pdf.

9. Pole 9 i dalsze pola stuzg do opisu prébek uzytych w analizie danych.

Oprocz tego, plik VCF posiada nagtéwek, z liniami rozpoczynajgcymi sie znakiem ,#”. Zawiera on tzw. metadane, miedzy innymi opis uzyskanych wynikow i
uzytej metodologii, np. jaki program i z jakimi parametrami byt wykorzystany w analizie. Szczegétowe informacje mozna znalez¢ w dokumentacji formatu
VCF: https://samtools.github.io/hts-specs/VCFv4.2.pdf.
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Filtrowanie i adnotacja wariantow

* Filtrowanie proste (hard filters): Dla kazdej klasy wariantéw ustalamy progi dla
wybranych metryk — np. odrzucamy SNP o jakosci QUAL < 30, o wartosci DP (gtebia) zbyt
niskiej lub zbyt wysokiej (wskazujgcej na btad lub duplikacjez, o wartosci wskaznika
Phred-scaled Fisher Strand (FS) powyzej pewnego poziomu (co sugeruje stronniczos¢ w
rozktadzie odczytéw forward/reverse). GATK udostepnia zalecane progi, np. FS > 60 i QD
< 2 s3 czesto uzywane do odfiltrowania kiepskich SNP. Warianty niespetniajgce kryteriow
otrzymujg flage FILTER w VCF (np. “FILTER=LowQual”).

* VQSR (Variant Quality Score Recalibration): Jest to zaawansowana metoda uzywana w
GATK, gdzie model machine learning uczy sie na podstawie zbioru wysokiej jakosci
wariantow (np. znanych z baz danych) oraz oczywistych negatywnych przyktadéw, a
nastepnie nadaje kazdemu wariantowi score VQSLOD. Nastepnie wybiera sie prog
odciecia tego score, aby o0siggnac¢ pozgdang rownowage czutosci i precyzji. VQSR potrafi
wykryC warianty podejrzane o bycie artefaktami, biorgc pod uwage wiele cech
jednoczesnie. Wymaga jednak dos¢ duzej liczby wariantow i obecnosci sprawdzonych
zestawow treningowych — stagd bywa trudny do zastosowania w matych zbiorach (np.
pojedynczy egzom), ale Swietnie dziata w duzych projektach populacyjnych.



Filtrowanie i adnotacja wariantow

Narzedzia takie jak ANNOVAR, Ensembl VEP (Variant Effect Predictor) czy
SnpEff automatycznie okreslajg dla kazdego wariantu:

* w jakim znajduje sie genie (lub regionie miedzygenowym),

* czy zmienia sekwencje kodujgca biatko (np. nonsens, zmiana sensu, zmiana
ramki odczytu), czy moze jest intronowy, UTR, itp.,

* czy jest znany w bazach populacyjnych (np. czy wystepuje w gnomAD i z
jaka czestoscia),

* czy jest notowany w bazach chorobowych (np. ClinVar — czy zostat
zgtoszony jako patogenny/tagodny),

e jakie przewidywane skutki dla funkcji biatka ma dana zmiana (np. wyniki
programow predykcji typu SIFT, PolyPhen, CADD).



Warlanty somatyczne

* Wykrywanie mutacji somatycznych jest bardziej ztozone gtownie z dwoch powodow:
mieszana populacja komorek oraz koniecznosc odrdéznienia zmian germinalnych od
somatycznych. W prdobce guza DNA pochodzi z wielu komorek nowotworowych (ktore
mogg byC zréznicowane genetycznies)oraz czesto z domieszki komorek prawidtowych.
Zatem wariant somatyczny obecny tylko w czesci komorek nowotworu moze pojawiac sie
z niskg czestoscig allelu (np. 5%, 10% odczytéw), co jest sygnatem duzo stabszym niz
heterozygotyczny wariant dziedziczny ~50%.

» Z danych sekwencjonowania nie da sie od razu stwierdzié¢, czy dane odchylenie od
referencji w guzie to unikalna mutacja somatyczna, czy po prostu pacjent miat ten
wariant odziedziczony. Dlatego standardem jest posiadanie dla poréwnania materiatu
normalnego od tego samego pacjenta (np. krew, zdrowa tkanka) i wykonywanie analizy
pary tumor/normal.

* W pipeline somatycznym najwazniejszy etap to somatic variant calling, w ktorym
narzedzie porownuje utozenie odczytow z guza i z materiatu referencyjnego

(normalnego). Wariant somatyczny powinien wystepowac w guzie, a nie wystepowac w
DNA normalnym.



Warianty somatyczne

* Mutect2 (GATK) jest aktualnie jednym z najczesciej uzywanych
callerow somatycznych.

 Strelka2 to inne popularne narzedzie, ktére dziata bardzo wydajnie |
doktadnie, ale wymaga, by podac pare tumor + normal (Strelka2 nie
dziata w trybie tumor-only).

e VarScan2 jest nieco starszym programem, ktory operuje prostszym
sposobem (zlicza odczyty w tumor i normal i wykonuje test
statystyczny na roznice czestosci allelu). VarScan2 bywa czuty, ale
generuje wiecej false positives i zazwyczaj wymaga intensywnego
filtrowania (np. za pomoca skryptu somaticFilter i dodatkowych
metod).



Warlanty somatyczne

* Mutect2 modeluje tto bteddow: analizuje kazdg pozycje, patrzy ile odczytow w normalnej probce ma dany
alternatywny allel (idealnie O lub minimalnie), a ile w tumor, | na tej podstawie liczy prawdopodobienstwo,
ze obserwowany sygnat w guzie jest istotny. Dodatkowo stosuje mechanizmy usuwania artetaktow: np.
wykorzystanie Panel of Normal (PoN) — listy wariantéw czesto pojawiag)qcyc sie w kontrolach (np. btedy
technologiczne), ktére sg automatycznie odrzucane. Wykorzystuje tez bazy populacyjne (gnomAD) do
odrzucenia czestych wariantow (bo raczej dziedziczne) oraz specjalny etap filtrowania Mutect2 Filter do

oznaczania podejrzanych pozycji.

* Przy niskich czestosciach alleli rozréznienie prawdziwego wariantu od szumu bywa trudne — dIateEo czesto
stosuje sie dodatkowe potwierdzenie ‘np. sekwencjonowanie gtebokie ukierunkowane lub techniki
niezalezne). Mimo to, nowoczesne callery jak Mutect2 i Strelka2 radzg sobie imponujgco — w testach osiggaja
dobre wyniki w zakresie czutosci i precyzji przy wykrywaniu mutacji nawet o czestosci <5%, choc¢ kosztem
spadku pewnosci.

» W praktyce analizy nowotwordw, pipeline wyglada nastepujgco: mapujemy (tworzymy BAM tumor i BAM
normal, wykonujemy mark duplicates, etc. dla obu), nastepnie uruchamiamy np. Mutect2: program
przyjmuje jednoczesnie BAM z guza i probki normalnej i generuje VCF z wariantami somatycznymi. Potem
typowo stosuje sie skrypt FilterMutectCalls (GATK) do wstepnego filtrowania oraz ewentualnie dodatkowe
filtry jak FilterByOrientationBias. Dalsze etapy to adnotacja (czy dana mutacja jest w onkogenie, czy zmienia
funkcje biatka, czy jest ,,actionable” klinicznie, itd.).



Wykrywanie wariantow strukturalnych

Podstawowe sygnaty SV w danych short-read:

Discordant read pairs: W sekwencjonowaniu paired-end oczekujemy, ze oba konce pary
mapuja w poprawne;j orientacji i w odlegtosci zgodnej z wielkoscig fragmentu. Jesli
fragment zawiera duza delecjg, to dwa odczyty mogg mapowac duzo dalej od siebie niz
zwykle (para o zbyt duzym insert size) — to tzw. para niezgodna, sygnalizujgca delecje.
Jesli jest insercja w probce, jeden z odczytow moze nie mapowad, lub mapowac gdzie
indziej. Np. w przypadku translokaql — jedna potowa pary mapuje na chromosomie 1,
druga na chromosomie 8.

Split reads: Pojedynczy odczyt, ktory mapuje czgsciowo do dwoch roznych miejsc
referencji. Np. odczyt przecinajgcy punkt peknigcia (breakpoint) duzej insercji — jedna

Jeio czes¢ mapuje przed mserqg druga za insercjg, z przerwa. Alignery czesto zgtaszaja

i odczyt jako tzw. soft-clipped, gdzie czesC sekwencji nie dopasowata sie w jednym
ciggu. Analiza tych migkko oduetych odczytow pozwala doktadnie zlokalizowac¢ miejsce
rearanzacji genomowej.

Zmiany w pokryciu: Duplikacja duzego fragmentu objawi si¢ wzrostem liczby odczytow
mapujacych do tego regionu (lokalny skok pokrycia), a delecja — spadkiem pokrycia.



Wykrywanie wariantow strukturalnych

Narzedzia do wykrywania SV czesto tgczg powyzsze sygnaty, by zwiekszy¢ wiarygodnos¢ detekcji. Przyktadowo:

* Manta (lllumina) — popularny SV caller, ktéry wykrywa kandydatéw SV w oparciu o pary discordant i split reads. Manta potrafi
identyfikowac rozne klasy SV (delecje, insercje, inwersje, translokacje) i jest stosunkowo szybka. Wymaga danych z dos¢ gtebokim
pokryciem (gt. WGS), na WES tez bywa uzywana, cho¢ czutos¢ spada dla zmian, ktére akurat sg na granicy egzonéw.

* LUMPY — narzedzie o podejsciu probabilistycznym, integrujgce wiele sygnatéw jednoczesnie (paired-end, split-read, read-depth) i
mogace korzystac z danych wielu prébek jednoczesnie. LUMPY generuje liste breakpointow

* GRIDSS — nowszy framework, ktory idzie krok dalej: zawiera wtasny assembler do lokalnego sktadania sekwencji na koncach
potencjalnych przerw (break—endsyi ’r?czy dowody z assembly, odczytow dzielonych i par niezgodnych z modelem statystycznym.
GRIDSS osigga wysokg czutosc i specyficznos¢, ale jest intensywny obliczeniowo (sktadanie wielu kandydatéw). Czesto uzywany jest
w trybie somatycznym (GRIDSS2 dla par tumor/normal).

Inne narzedzia warte uwagi to np. Delly, SVABA, MELT (dedykowany insercjom transpozonéw), CNVnator (typowo do zmian kopii na
bazie pokrycia?{ Kazde z nich ma swdj al%orytm, a w praktyce w projektach WGS czesto uruchamia sie kilka SV-callerow rownolegle i
potem tgczy ich wyniki (tzw. konsensus, bo wykrywanie SV bywa trudniejsze).

Coraz czesciej do wykrywania SV wykorzystuje sie rowniez dtugie odczyty (PacBio, Oxford Nanopore), gdzie obserwowanie duzych
insercji czy translokacji jest prostsze.



Wybrane pipeline do analizy wariantow

* GATK Best Practices — Jest to zestaw oficjalnych zalecen od Broad Institute
dla wykrywania wariantow dziedzicznych i somatycznych. Obejmuje
konkretne narzedzia (np. BWA-MEM, Picard MarkDuplicates,
BaseRecalibrator dla BQSR, HaplotypeCaller, VariantRecalibrator dla VQSR).

* GATK Best Practices jest swego rodzaju “ztotym standardem” i punktem
odniesienia, potwierdzonym przez tysigce eksperymentow.

e Zapewnia wysoka doktadnosc¢ wykrywania wariantow, jednak za cene czasu
obliczeniowego. Dlatego do projektow wielkoskalowych z uzyciem GATK
czesto wykorzystuje sie klastry HPC lub chmury. Best Practices zaktadajg tez
wykorzystanie dodatkowych danych (np. znane warianty do BQSR, bazy
kontrolne do VQSR).
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Sequencing

Developed in the Data Sciences Platform at the , the toolkit offers a wide variety of tools with a primary focus on variant discovery and
genotyping. Its powerful processing engine and high-performance computing features make it capable of taking on projects of any size.

Find answers to your questions. Stay up to date on the latest topics. Ask questions and help others.

As of May 1st 2025, GATK forums will be community-driven and self-moderated. They will not be moderated or monitored
by a GATK team member. Over the years community members have used these forums to support others with their
expertise. This has resulted in advice from a wide range of experts, applying GATK to many contexts. We encourage
members of the community to continue to engage with each other on these forums.

Getting Started Technical Documentation O } Announcements

Best practices, tutorials, and other info Algorlthms| glossary, and other G Blog and events

to get you started detailed resources
Tool Index Forum % CATK Showcase on Terra
Purpose, usage and options for each Ask our team for help and report R Check out these fully configured
tool issues - workspaces

DRAGEN-GATK Download latest version of & Run on Cloud
Learn more about DRAGEN-GATK ‘ CATK

..l The GATK package download

includes all released GATK tools & Run on HPC

https://gatk.broadinstitute.org/hc/en-us
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Wybrane pipeline do analizy wariantow

nf-core/sarek — gotowy pipeline oparty o framework
Nextflow.

Sarek jest przeznaczony do wykrywania zarowno wariantow
dziedzicznych, jak i somatycznych dla WGS/WES. Pipeline ten
integruje narzedzia: od mapowania (BWA), poprzez GATK (lub
alternatywy) po wywotywanie wariantéw kilkoma metodami i
adnotacje. Jego duzg zaletg jest automatyzacja — uzytkownik
dostarcza pliki FASTQ i parametry, a Sarek wykonuje catos¢ na
infrastrukturze klastrowej lub w chmurze.

nf-core/sarek ktadzie nacisk na powtarzalno$c i best practices,
wiec domyslnie uzywa konteneréw z zainstalowanymi
witasciwymi wersjami narzedzi, standardow nazw plikow itp.

nf-core/sarek stat sie w wielu jednostkach domysinym
narzedziem do analizy danych klinicznych, bo zapewnia
kompleksowosc¢ (od raw data do wariantdéw i raportow) oraz
aktualizuje sie wraz z rozwojem narzedzi.
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.

https://nf-co.re/sarek/3.2.3/
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Wybrane pipeline do analizy wariantow

* Sentieon DNAseq — komercyjny pakiet bedacy zoptymalizowang
reimplementacja pipeline’u GATK. Firma Sentieon przepisata
algorytmy GATK (takie jak realignment, BQSR, HaplotypeCaller) w
wydajniejszy sposob (niski poziom C/C++), dzieki czemu osigga
znaczne przyspieszenie bez utraty doktadnosci.

* W publikacjach i testach wykazano, ze Sentieon generuje
(praktycznie) identyczne wyniki co GATK Best Practices, tylko ze
wielokrotnie szybciej — np. ponad 20 razy szybciej na tym samym
sprzecie.

* Dla duzych instytucji sekwencjonujgcych setki genomoéw Sentieon
bywa optacalny, bo oszczedza czas/koszty obliczen.



‘&; Sentieon

Accelerated BWA/GATK Compliant

Pipelines

Concordant with B\WA-MEM, STAR,
Minimap2, Picard and GATK for drop-
in replacement, and 10x faster

Supported Applications

Alignment

Germline SNV/INDEL Variant
Calling

Somatic SNV/INDEL Variant
Calling

Structural Variant Calling

Joint Calling
RNA Variant Calling
BAM Processing

Quality Control

Gene Editing Efficiency
Analysis

HOME PRODUCTS ~ BENCHMARKS SUPPORT v PUBLICATIONS ™~ COMPANY FREE-TRIAL Q

Compute Cost Reduction on Generic
Hardware

Sequencer Agnostic and Highly
Accurate

Winner of multiple precisionFDA
Challenges, supporting mainstream
sequencers with top accuracy.

Being deployed local or online,
process a 30x WGS dataset in <30
minutes, at <2 USD compute costs.

Sentieon® BWA, STAR, Minimap2: match open source result with ~2-4X speedup.

DNAseq®: PrecisionFDA award-winning software. Matches GATK v3.7-4.4, and without downsampling.
Results up to 10x faster and 100% consistent every time. Read more.

DNAscope: Machine learning enhanced filtering producing top variant calling accuracy. Supports both short
and long reads from all mainstream sequencers. Read more.

TNseq®: Matches MuTect, MuTect2 v3.7 - 4.2 without downsampling for higher accuracy and improved
detections of low allelic fraction variants. Read more.

TNscope®: Winner of ICGC-TCGA DREAM challenge. Improved accuracy, machine learning enhanced
filtering. Supports high depth panel datasets. Read more.

Support short and long reads. Germline and somatic SV calling, including translocations, inversions,
duplications and large INDELs.

Supports large-cohort joint calling of over 200,000 WGS samples directly from gVCF and without
intermediate steps. Support gVCFs from different sequencing platforms.

Matches GATK RNAseq variant calling Best Practices and 10x faster Support single cell analysis pipeline.

Accelerated BAM utility tools including sort, dedup, re-align, BQSR. Dedup tool supports consensus-based
deduplication with or without UMI, DNA or RMNA datasets.

Variety of QC tools for BAM and FASTQ files, 20x faster than corresponding opensource tools.

Calling on/off-target gene editing events, calculate editing efficiency.

https://www.sentieon.com/products/#who we serve
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Wybrane pipeline do analizy wariantow

* DRAGEN ‘Dynamic Read Analysis for GENomics) zostat zaprojektowany, by kaonywaé
ekstremalnie szybkie analizy WGS — potrafi przetworzy¢ petny genom 30x w kilkanascie minut.
Osigga to poprzez przeniesienie kluczowych zadan (indeksowanie, mapowanie, sortowanie, call
SNP indelfdo sprzetu FPGA.

 DRAGEN nie obniza przy tym jakosci — w konkursach (np. PrecisionFDA) uzyskiwat najwyzsze oceny
dokfadnosci zaréwno dla SNP, jak i indeli.

* W prakthel, sekwenatory Illumina N.ovaSeq(_mogef. by¢ wyposazone w modut DRAGEN, co oznacza,
ze po zakonczeniu sekwencjonowania wyniki analizy wariantéw sg od razu dostepne, bez potrzeby
przesyfania terabajtow danych do serwerdw.

* Wady: koszt (dedykowany sprzet), mniejsza elastycznos¢ (pipeline jest zoptymalizowany pod
konkretny cel - gtownie WGS; choc¢ obstuguje tez egzomy i panele). Pod wzgledem wymagan
sprzetowych —wymaga albo posiadania karty FPGA lllumina, albo wynajmu mocy w chmurze. Nie
jest to narzedzie “open-source”, wiec uzytkownik nie zajrzy do srodka algorytmow.

 DRAGEN stat sie poEuIarny w duzych inicjatywach (np. sekwencjonowanie catych populacji), gdzie
przepustowos¢ ma krytyczne znaczenie.
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DRAGEN secondary analysis

| Key features and benefits

Accurate results

Confidently analyze with exceptionally accurate
results. DRAGEN achieved a 99.89% accuracy
score using the Precision FDA Truth Challenge
v2 benchmark data.’

Cost efficiency

Built-in lossless data compression decreases
storage costs by 80%°. Preconfigured
workflows reduce time and expense for
developing analysis pipelines.

DI
==

Comprehensive solution

Analyze whole genomes, exomes, methylomes,
and transcriptomes with a single solution that
replaces up to 30 open-source tools.

Multiplatform
accessibility

Meeting you where your data and expertise is.
DRAGEN secondary analysis is available via on-
premises server, in the cloud, or directly
onboard the NovaSeq X Series, NextSeq 1000
and NextSeq 2000 Systems, and the MiSeq
i100 Series.

| Efficient analysis

23

Process a 40x genome in ~ 34 min, with all
supported callers.2 Reduce FASTQ file sizes up
to 5x with DRAGEN ORA compression. DRAGEN
secondary analysis resulted in two world speed
records for genomic data analysis.34

Streamlined integration

Easily integrate with lllumina sequencers,
enabling a streamlined workflow from
sequencing to downstream tertiary analysis.

DRAGEN secondary analysis
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https://emea.illumina.com/products/by-type/informatics-products/dragen-secondary-analysis.html
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