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Gtéwne tezy badawcze

© Zastosowanie rozproszonych silnikéw obliczeniowych moze
znacznie poprawi¢ wydajno$¢ analiz genomicznych w
$rodowisku jeziora danych (ang. Data Lake).

@ Kolumnowe formaty danych wraz z nowoczesnymi silnikami
zapytan SQL i odpowiednimi technikami modelowania danych
umozliwiaja zbudowanie rozproszonej platformy hurtowni
danych dla populacyjnych analiz genomicznych.

© Budowa skalowalnej platformy typu Data Lakehouse dla
danych genomicznych wymaga nowych rozproszonych
algorytmoéw dla typowych operacji bioinformatycznych,
takich jak: przeciecia przedziatéw, obliczanie gtebokosci
pokrycia, podsumowanie odczytow.
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Woprowadzenie Gtéwne t
Obszary
Publikacje

Publikacje |

[P1] M.S. Wiewiérka, A. Messina, A. Pacholewska, S. Maffioletti, P. Gawrysiak,

and M.J. Okoniewski. SparkSeq: Fast, scalable and cloud-ready tool for the
interactive genomic data analysis with nucleotide precision.

Bioinformatics, 30(18), 2014, MNiSW list: 200 pts, Impact factor: 4.981,
Contribution: 55%

[P2] M.S. Wiewidrka, D.P. Wysakowicz, M.J. Okoniewski, and T. Gambin.

Benchmarking distributed data warehouse solutions for storing genomic variant
information.

Database : the journal of biological databases and curation, 2017, 2017,
MNIiSW list: 100 pts, Impact factor: 2.627, Contribution: 65%

[P3] Anastasiia Hryhorzhevska, Marek Wiewiérka, Michat Okoniewski, and

Tomasz Gambin. Scalable Framework for the Analysis of Population Structure
Using the Next Generation Sequencing Data.

In Lecture Notes in Computer Science (including subseries Lecture Notes in
Artificial Intelligence and Lecture Notes in Bioinformatics), volume 10352 LNA
pages 471-480. 2017, MNiSW list: 20 pts, Impact factor: —, Contribution: 209
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[P4] Marek Wiewiérka, Anna Le$niewska, Agnieszka Szmurto, Kacper Stepien,

Mateusz Borowiak, Michat Okoniewski, and Tomasz Gambin. SeQuilLa: an
elastic, fast and scalable SQL-oriented solution for processing and querying
genomic intervals.

Bioinformatics, 35(12):2156-2158, June 2019, MNiSW list: 200 pts, Impact
factor: 4.531, Contribution: 51%

[P5] Marek Wiewiérka, Agnieszka Szmurto, Wiktor Kusmirek, and Tomasz

Gambin. SeQuilLa-cov: A fast and scalable library for depth of coverage
calculations.

GigaScience, 8(8), August 2019, MNiSW list: 200 pts, Impact factor: 5.71,
Contribution: 45%

[P6] Marek Wiewiérka, Agnieszka Szmurto, Pawet Stankiewicz, and Tomasz
Gambin. Cloud-native distributed genomic pileup operations.

Bioinformatics, December 2022, MNiSW list: 200 pts, Impact factor: 6.931,
Contribution: 45%
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Badania i wyniki
’ Operacje przecigé prze

g- & <
SeQuila — rozproszona platforma dla dsnw‘h genomiczny ch

Przetwarzanie informacji genomicznej w jeziorach danych
[P1]

@ [P1] jako jedna z pierwszych publikacji na $wiecie dotyczaca zastosowana

rozproszonej platformy programistycznej Apache Spark do analizy danych
genomicznych

implementacja kilku przyktadowych operacji genomicznych przy wykorzystaniu
RDD API oraz odczyt formatéw danych bioinformatycznych przy pomocy
Hadoop-BAM[1]

poréwnanie wydajnosci z narzedziami bazujacymi na platformie programistycznej
Hadoop Map-Reduce — SeqPig[2], np. filtrowanie odczytéw wg kilku warunkéw i
wyliczanie statystyk podsumowujacych

2

10 12 3 4 s & 7 8 9 W
Worker nodes

='1=[Ll}

@ tatwosé programowania, mozliwos¢ pracy z bioinformatycznymi formatami
danych oraz bardzo dobra wydajnos¢ i skalowalnos¢.
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Wielkoskalowe przetwarzanie informacji genomicznych
- L V naczanie podsumowania odczytéw bokosci pokrycia
Badania i wyniki

M Operacje przecigé przedziato h (ang. genomic interv

SeQuila — rozproszona platforma dla danych genomi

Rozproszone hurtownie danych dla informacji
genomicznych [P2]

@ w [P2] zaproponowana metodologia testowa inspirowana TPC-DS[3] dla
genomicznej hurtowni danych sktadajaca sie z:

@ podstawowego modelu danych w formacie gwiazdy

@ generatora danych o wariantach na podstawie bazy dbNSFP[4] oraz
informacji o ich czestosci z bazy ExAC[5]

@ zestawu 12 kwerend

@ ,Apache Spark 2 wydaje sie by¢ najbardziej uniwersalnym narzedziem w
badaniu. Jest odpowiednie zaréwno do zfozonych zapytan, jak i poréwnywalne
z Presto, w przypadku mniej wymagajacej, interaktywnej analizy danych*

Query Level Hiveon MR [s]  Presto[s] Spark 1[s] Spark 2[s] Impala [s] MonetDB [s]  Kylin [s]
Formart ORC Parquer  ORC  Parquet ORC  Parquet ORC Parquet Kudu Custom HFile
Qla raw 648 1548 283 314 572 434 330 814 1523
ager 216 212 25 28 5538 27 85 54 207
aggrtdenorm 123 315 11 19 24 21 15 11 35 83 182
Qly  raw 710 1603 270 316 230 335 219 685 1580
aggr 193 195 24 28 39 27 25 84 56 44
aggr+denorm 141 367 B 20 20 17 14 49 90 143




Wielkoskalowe przetwarzanie informacji genomicznych

- L naczanie podsum nia odczytéw i gtebokosci pokrycia

Badania i wyniki =
M racje przeciec przedziatowych (ang. genomic interv

SeQuila — rozproszona platforma dla danych genomicznych

Rozproszone potoki uczenia maszynowego [P3]

Input data
@ implementacja petnego potoku [GE“"‘YP“ from the 1°°°Ge"°’"es}
uczenia maszynowego dla danych z '
projektu 1000 Genomes przy uzyciu
platformy programistycznej Apache
Spark

@ potwierdzenie duzej przydatnosci
rozproszonych metod dla zadan
zwigzanych z wstepnym
przygotowaniem danych oraz
inzynierig cech — duza liczba prébek

@ istotne problemy wydajnoéciowe w
przypadku wykorzystania metod
redukcji wymiaru — duza liczba cech

Sample QC
Outliers Detection
v

@ konieczno$é stosowanie
zoptymalizowanych i tatwych do
rozproszenia metod, takich jak np.

REGENIE[6]




Wielkoskalowe przetwarzanie informacji genomlcznych

[SELELIERRWYNIN]

Rozproszone algorytmy dla operacji

genomicznych




[SELELIERRWYNIN]

Podsumowanie odczytow i gt

Obie operacje s3 powszechnie wykorzystywane w wielu
analizach, jak np. wyszukiwanie polimorfizméw
pojedynczych nukleotydéw czy zmiennosci liczby kopii...

pon oup.com
Full View

o oup com

V.

operacje nie s3 tatwe do zréwnolegle

Wielkoskalowe przetwarzanie informacji genomicznych

Wyznaczanie podsumowania odczytéw i gtebokosci pokrycia
Operacje przeci

przedziato h (ang. genomic interv

SeQuila — rozproszona platforma dla danych genomi

bokos¢ pokrycia [P5],[P6]

..i s3 czesto jednymi z najbardziej czasochtonnych
etapéw...

..m.in. ze wzgledu na przynalezno$¢ odczytéw do
sasiadujacych regiondw...
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[SELELIERRWYNIN]

SeQuila — rozproszona platforma dla danych genomicznych

Podsumowanie odczytéw i gtebokos¢ pokrycia [P5],[P6]

o the step of samtools mpileup is very slo
nd BCFioos ponow.com

0 s

© mpileup multithread TN (enhancement) T Q1w

#480 opened on Oct 26, 2015 by sethbrin

Opracowaé¢ wydajna metode rozproszonga.
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Wyznaczanie podsumowania odczytéw i gtebokosci pokrycia
Operacje przecigé przedziatowych (ang. genomic interv

[SELELIERRWYNIN]

SeQuila — rozproszona platforma dla danych genomi

Definicja problemu [P5],[P6]

genomic
reference LA position
genome. § > :
@ konieczno$¢ dekodowania wszystkich
[ATc]T]Alc|ATGTA .. B
C[T|AIC[A[G|A]A sekwencji odczytow z Ry
T[A[c]Ac[AAlC] reads, 7 € R i i L. B
[CTAC[T[A[T[AlG @ algorytmy nie uzywaja informacji o
Tesed > [alclale[ATAlclT] Jjakosci dopasowania odczytéw do

7. seq(g) sekwencji referencyjnej
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[SELELIERRWYNIN]

SeQuila — rozproszona platforma dla danych genomicznych

Definicja problemu [P5],[P6]

genomic
< position

9-1 9 g+1
reference —_

genome, S
@ konieczno$¢ dekodowania wszystkich
[aTc]TTA[c[ATG]A .. ,
C[T|AIC|A[G[A[A] sekwencji odczytow z Ry
T|a[c[a[c]alA[C] reads, 7 € R, . ) L. .
[CTAC[T[A[T[AlG @ algorytmy nie uzywaja informacji o
el > [a[clafc]aAle[T] Jjakosci dopasowania odczytéw do

7. seq(g) sekwencji referencyjnej

Sekwencja referencyjna S jest ztozona z symboli pochodzacych z alfabetu

¥ = {A, C, G, T}, G oznacza zbidr wszystkich pozycji genomicznych, a R to zbiér
odczytéw zmapowanych do sekwencji referencyjnej S, natomiast Ry to podzbidr
odczytéw pokrywajacych pozycje genomiczna g , wtedy dla kazdej pozycji g € G
mozemy zdefiniowaé dwie funkgcje:

podsumowanie odczytow:

P(g) ={(a1,- -, an)lr€ Rgnne{l,...,[Rel} A an = rn.seq(g)}

gtebokosci pokrycia:

Clg) = [P(g)l = [(a1; - - -, an)| = |Rg]
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SeQuila — rozproszona platforma dla danych genomicznych

Podejécie zoptymalizowane [P5],[P6]

@ statystyka rozktadu dopasowania
odczytéw
@ adaptacyjna strategia

genomic
position

reference L .

[A[CTTIAIC]ATe[A]
AJG[AJA]
AJG[AA[C] |reads.re R,
A
AJG[ATAC[T]

Ic
)

Alc
T[A|C
T[A|C
T[A|T
> [alc

Pa seq

[ CIGAR | MD tag [ Freq. | Cum. Freq. |

Clg-1)=5

[cIAlc
Clo) =5
(4,4,4,4,4)| | P(g) = (C,C.C.T,C

@ brak koniecznoséci iterowania
sekwencji odczytéw

Plg—1) = (@ucqr,..clr-nhans, s

76M 76 0,683 0,683
101M 101 0,124 0,807
76M 0A75 0,001 0,817
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[SELELIERRWYNIN]

SeQuila — rozproszona platforma dla danych genomicznych

zona [P5],[P6]

events [

@ wyznaczenie wirtualnych i scalonych A —
partycji e} ez {3}
B ——
@ wyznaczenie dla kazdej wirtualnej S
.. . . . [S—
partycji struktury zawierajacej O
. . . I
zdarzenia poczatku i konca —3—
odczytéw zgodnie z mosdepth [7] ¢ ub2/b3 §  ub3
chromosome I I I o
i ' H E B=——
I

—
L LT ToT L L
B

|
per base coverage (I EEEEEEEEEEEEL L L EEEED Y
gy

@ wyznaczanie struktur dla

alternatywnych alleli (oraz

opcjonalnie miar jakosci) Rysunek: (A) Domyslne partycje; (B)

. . )y i | j liczen; |
® generowanie wynikéw (glebokos¢ wirtualne partycje do obliczen; (C) sca one
partycje do odczytu.

pokrycia, podsumowanie odczytéw)
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Wyznaczanie podsumowania odczytéw i gtebokosci pokrycia
h (ang. genomic intervals joins)

Badania i wyniki
M Operacje przecigé przedziato
SeQuila — rozproszona platforma dla danych genomicznych

zona — wyniki wydajno$ciowe | [P5],[P6]

@ ~ 25% bardziej wydajna niz samtools[8] dla 1 watku
@ bardzo dobra skalowalnosé dla 1 — 10 watkéw takze dzieki minimalizacji
wymiany danych poprzez adaptacyjne scalanie partycji wejSciowych

gaik 4230 PloupSpark I SeGulla-pieup 100

A 5 ools 1.14 gegm‘z:uw pSpark ”wlsno iLa-pileup 1.0.0° B iools 1.14 |l gatk 4.2.3.0 Plleup.
dy H
§4 HH
&8 5
- 75000 &
a0
_ z g
2 § H &
E £ I Emum &
§ s 5 5 -
7 R
g i H .
¢ H B H H $
- &
il s o § K
§£ § ¢ £
sf 4 : £ § -
H £F £ & i
. If.s. Wss . ss lsfé, H::0m::Nm::0
Number of CPU cores

Number of CPU cores

Rysunek: Poréwnanie wydajnosci ES (A); WGS (B), pojedynczy wezet.
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Badania i wyniki Wyznaczanie podsumowania odczytéw i gtebokosci pokrycia
M Operacje przecigé przedziatowych (ang. genomic intervals joins)
SeQuila — rozproszona platforma dla danych genomicznych

zona — wyniki wydajnosciowe Il [P5],[P6]
@ w przypadku obliczen rozproszonych zdecydowanie lepsze wyniki niz
GATK][9](~ 3 — 5x) oraz ADAM[10](~ 11 — 16x) (oba narzedzia bazujace na

Apache Spark)
@ ~ 2x mniejsze zuzycie pamieci niz GATK

Number of CPU cores Number of CPU cores
adam 0.36.0 B SeQuiLa-ploup-cov-only 1.0.0

9tk 42:30 PloupSpark 1 SeQuLa-plloup-no-qual 10.0 I SeQuLa-pieup 100

o . oy
§ £
H i
4000 . 20000 .
]
£ 7 4 £ P
&0 s 5 § o000 8 ¢
& £ g s B - § K
60 g £ ] s 4 g
4 £ § £ ¢ & E
"N ¢ L §  ° - - g
1000 51 af 5000 = s
N gl s 8 H 3 2
I LA P P D
By R -
g N | 4 L8 E8 LN LN [N s
L T R S I . ) I T S . T
Number of GPU cores

Number of CPU cores

Rysunek: Gtebokos¢ pokrycia, WGS,

Rysunek: Podsumowanie odczytéw, WGS,
klaster Hadoop.

klaster Hadoop.




Badania i wyniki Operaqe przecigé przedznalowych (ang genomlc lntervaISJoms)

SeQuila — rozproszona platforma dla danych genomicznych

Operacje przecie¢ przedziatowych [P4]

count (*) Spark driver

/v
FROM s1 - ot e oz [ A
JOIN s2 ON sl.chr=s2.chr [erac) PO s S
\
An

Worker node #2
T

&7 Worker node #3

AND sl.end>=s2.start
AND sl.start<=s2.end Interval Forest
GROUP BY sl.target

‘Worker node #1
SELECT sl.target, =

—

@ [P4] prezentuje nowy algorytm bazujacy domysinie na Augmented Interval
Tree[11]

@ implementujacy dwie strategie ztaczen zaleznych od szacowanego rozmiaru
struktur do rozgtaszania (cate rekordy albo ich identyfikatory, dwuetapowe
ztaczanie[12)])

@ w kazdym przypadku mozliwo$é uzycia innych struktur danych, jak np. Nested
Containment List[13], Augmented Interval List[14], czy Implicit Interval Tree[15]

@ ~ 2 — 5x szybszy niz inne rozproszone algorytmy




kalowe prze ie i r genomicznych
/znaczanie podsum: E % bokosci pokry
Operacje przecigé przed omic intervals joins)
SeQuila — rozproszona platforma dla danych genomicznych

[SELELIERRWYNIN]

Projekt SeQuiLa [P4],[P5],[P6]

> Planner

Datasources ‘7 Table valued Fur\cs \ Strateges
BAM, CRAM, |l coverage [P5IIPE] | Linterval join [P4]
BED, FASTQ [P4] 2 pieup [PC] | 2. pileup [P5](PC]

@ rozwijany jako projekt na licencji Apache!

@ rozszerzenia do optymalizatora Catalyst

wsparcie dla bioinformatycznych formatéw

mozliwo$¢ uzycia z poziomu interfejséw SQL jak i
Dataframe/Dataset

@ wsparcie dla Scala/Java oraz Python

https:/ /biodatageeks.github.io/sequila/
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nych
Sci pokrycia

Wielkoskalowe przetwarzanie informacji genom
/znaczanie podsumowania odczytéw eboki

Operacje przecigé przedziatowych (ang gtnom/c intervals joins)

SeQuila — rozproszona platforma dla danych genomicznych

Platforma typu Genomic Data Lakehouse

[P5] SeQuia-cov: A fast and
scalable libary for depth of
coverage calculations

[P6] Cloud-native distributed

enomic pileup operations.
o pileup oper genomic variant information

[P2] Benchmarking distributed data [P4] SeQuiLa: an elastic, fast and
warehouse solutions for soring scalable SQL-oriented solution for
processing and querying genomic

of Population Structure Using the Nex!

IP2) Scalble Famaviork for the Anlysis
Generation Sequencing Data

intervals

Genomic data ingestion Secondary analysis

Sequencing

Tertiary analysis

data files (FASTQ)

'
.
; Pileup summary

SeQulLa ’—>
Read aligment

callm
GATK

Coverage

CNV caling

Exploratory data analysis Statistical analysis

DWH

Data science
pipeline

Bronze layer

Silver layer

¥
Gold layer

socg SPar

ADAM columnar
storage format

Execution engine

Kubernetes
computing resources

Object storage

Infrastructure as Code (laC) .H‘Terrafnrm

(&

Genomic Data Lakehouse

)

][ © Google Cloud ]

aws




Podsumowanie

Podsumowanie

W rozprawie zostaty udowodnione wszystkie postawione tezy
badawcze, w szczegdlnosci poprzez:

@ zaproponowanie nowej metodologii oceny i poréwnania
rozproszonych silnikéw zapytan SQL do przechowywania i
analizy informacji o wariantach

@ zaprojektowanie i zaimplementowanie nowatorskich
algorytmow rozproszonych, istotnych z punktu
widzenia analiz genomicznych, stuzacych do: znajdowania
przecie¢ przedziatoéw, obliczania gtebokosci pokrycia i
uzyskiwania podsumowania odczytow

@ zapoczatkowanie projektu SeQuiLa mogacego postuzyé
do realizacji platform genomicznych typu Data
Lakehouse na bazie rozwigzania Apache Spark.




Podsumowanie

Dziekuje za uwage
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Odpowiedzi na pytania Recenzentéw Dr hab. inz. Dariusz Mrozek, prof. uczelni
Dr hab. Bartosz Wilczynski, prof. uczelni

Pytanie 1

P1:W rozdziale 2.1 autoreferatu napisano ,, development of novel algorithms is a lot
easier than with the low-level Map-Reduce approach”. Nie znalaztem jednak dla tego
stwierdzenia uzasadnienia. Moge przypuszczaé dlaczego tak jest, ale chciatbym sie
dowiedzie¢ skad zdaniem Autora wynika ta tatwos¢.

ODP:

@ Apache Spark zapewnia wysokopoziomowe interfejsy programistyczne w
jezykach takich jak Python, Java, Scala i R.

@ MapReduce zazwyczaj korzysta z jezyka Java, a interfejsy programistyczne s3
znacznie nizszego poziomu - np. konieczno$¢ tworzenia wtasnych implementacji
podstawowych operacji jak sortowanie czy filtrowanie, agregacje, itd.

@ Apache Spark zaadaptowat koncepcje DataFrames i Datasets, zapewniajac
wyzszy poziom abstrakcji do manipulacji danymi

@ MapReduce wykorzystuje gtéwnie pary klucz-wartoé¢, ktére moga byé mniej
intuicyjne i trudniejsze w obstudze w przypadku ztozonych operacji.
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Odpowiedzi na pytania Recenzentéw Dr hab. inz. Dariusz Mrozek, prof. uczelni
Dr hab. Bartosz Wilczynski, prof. uczelni

Pytanie 2

P2: Na rysunku 1.2 autoreferatu pojawia sie blok ,,[P6] Cloud-native distributed
genomic pileup operations”. Co oznacza wg Autora rozprawy ,,cloud-native?

ODP:

Pojecie ,,cloud-native’’ nie jest rzeczywiécie jednoznacznie zdefiniowane w literaturze i
dosy¢ czesto rbéznie rozumiane w zaleznosci od kontekstu, w ktérym jest uzyte.
Wychodzac poza mocno ogdlna definicje rozwiazania, ktére jest zaprojektowane pod
katem petnego wykorzystania korzysci ptynacych z platform chmurowych, w
recenzowanej pracy miatem na mysli ponizsze cechy:

@ mozliwo$¢ wykorzystania ustug zarzadzanych

@ mozliwoé¢ uruchomienia w Srodowiskach kontenerowych (np. Kubernetes)

@ wsparcie dla rozdzielenia warstw obliczer od warstwy przechowywania danych,

tj. mozliwo$¢ niezaleznego skalowania obu elementéw

@ sposdb instalacji wspierajacy podejscie ,infrastruktura jako kod”
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Pytanie 3

P3: W odniesieniu do publikacji [P2] i uzytych w prowadzonych badaniach formatéw
danych ORC i Parquet, czy w $wietle wynikéw badan bytoby rozsadne zaproponowanie
wtasnego formatu przechowywania danych dla pewnych grup danych pod katem analiz
genomicznych wykonywanych na platformach klasy Big Data jak Apache Spark czy
Hadoop?

ODP:

@ Generyczne kolumnowe formaty danych jak ORC s3 bardzo dobrze
zoptymalizowane pod katem przetwarzania duzych wolumenéw danych w
$rodowiskach rozproszonych.

@ Podobnie ma sie sytuacja z magazynami danych, na ktérych te zbiory w
omawianych formatach s3 przechowywane - s3 zoptymalizowane pod
sekwencyjny odczyt duzych blokéw danych, dostep losowy jest zdecydowanie
mniej wydajny.

@ W przypadku danych zagregowanych oraz mocno selektywnych zapytan
wykorzystujacych filtrowanie w oparciu o wiele atrybutéw zdecydowanie wartym
rozwazenia jest wykorzystywanie istniejacych rozwiazan wspierajacych wydajne
mechanizmy indeksowania.

@ Najlepszym w takim przypadku wydaje sie podejécie hybrydowe w postaci
federacyjnych silnikéw zapytan, ktére siegaja do baz danych zoptymalizowanych
pod rézne ich charakterystyki.
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Pytanie 4

P4: Moja ciekawos$¢ zawsze budzi stwierdzenie ,, gteboko$¢ pokrycia (depth of
coverage)'’ i zawsze pojawia sie u mnie pytanie ,,pokrycia, ale czego?"’

ODP:

Pojecie ,, gtebokosci pokrycia'' jest rzeczywiscie czesto uzywane w odniesieniu do liczby
odczytéw z procesu sekwencjonowania pokrywajacych dana pozycje bez
specyfikowania, czy mamy do czynienia z genomem (analiza danych z DNA-Seq), czy
tez np. z transkryptomem (RNA-Seq). W przypadku recenzowanej pracy odnosito sie
to zawsze do genomu.
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Pytanie 5

P5: W odniesieniu do publikacji [P6], w autoreferacie stwierdzono ,,implementation of
Apache Spark Catalyst custom execution strategy that handles depth of coverage
calculations for both DataFrame and SQL APIs". Na czym doktadnie polegata ta
strategia?

ODP:

Zostata przedstawiona dokfadniej na slajdzie pt. ,Metoda rozproszona [P5], [P6]”

wyznaczenie wirtualnych i scalonych partycji dla plikéw BAM/CRAM

wyznaczenie dla kazdej wirtualnej partycji struktury zawierajacej zdarzenia
poczatku i konca odczytéw

wyznaczanie struktur dla alternatywnych alleli na podstawie pél MD i CIGAR

©0 00

generowanie wynikéw (gteboko$¢ pokrycia, podsumowanie odczytéw) w postaci
tabeli
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Pytanie 6

P6: Odnosnie osiagnie¢ 022 i 023 przedstawionych w sekcji 3.8 autoreferatu, w jakim
konkursie je otrzymano? Czy byt to wewnetrzny konkurs Politechniki Warszawskiej?
ODP:

ODP: Tak, to byta | edycja konkursu Best Paper Politechniki Warszawskiej.
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Pytanie 1

P1: Uktad pracy a czytelno$é.

ODP:

Zgadzam sie z uwagami dotyczacymi mozliwosci dokonania alternatywnego podziatu
ukfadu pracy oraz umieszczenia wymienionych rozdziatéw (tj. opisu dorobku, kopii
prac oraz o$wiadczeh wspétautoréw) jako zatacznikdw.
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Pytanie 2

P2: Wptyw prezentowanych metod i algorytméw na wyniki badan bioinformatycznych
oraz ich stosowalno$é.

ODP:

Zgadzam sie, iz omawiane rozproszone metody i algorytmy nie reprezentuja nowych
sposobéw analizy danych z wysokoprzepustowego sekwencjonowania per se.

@ Taka tez byta gtéwna idea prowadzonych przeze mnie badan - opracowaé nowe,
rozproszone i wydajne algorytmy dla istniejacych, podstawowych operacji
genomicznych, ktére moga by¢ uzywane w $rodowiskach chmurowych.

@ Uwypuklona w pracy skalowalno$¢ i wydajnoé¢ przektadajaca sie bezposrednio
na mozliwos¢ analizy danych w wiekszej skali, wigkszych populacji, dla
projektéw takich jak gnomAD, ,,1000 polskich genoméw”.

@ Prezentowane rozwiazania,chociaz mozliwe do wykorzystania w dowolnej skali

badan, sa przede wszystkim przeznaczone do wsparcia badan w duzych
projektach genomicznych.
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Pytanie 3

P3: Problem upowszechniania prezentowanych rozwigzaih w spotecznos$ci rzeczywistych
uzytkownikéw (bioinformatykéw) pracujacych w centrach sekwencjonowania.

ODP:

Problem ten jest zaréwno bardzo istotny, jak i wieloaspektowy.

@ Rozwiazania realizujace obliczenia rozproszone wymagaja z definicji duzo
bardziej ztozonej infrastruktury informatycznej anizeli rozwiagzania jednoweztowe.

@ Jednym z aspektéw poruszanych w recenzowanej pracy, jak i w publikacji [P6],
byto podejscie infrastruktura jako kod, ktére zwtaszcza w przypadku Srodowisk
chmur prywatnych i publicznych moze w znaczacy sposéb obnizy¢ bariere
wejécia i tym samym przyczyni¢ sie do upowszechniania bardziej
skomplikowanych narzedzi.

@ Inny aspekt, ktéry jest poruszany w pracach P4—P6, to standaryzacja
interfejsow programistycznych w postaci np. jezyka SQL i abstrakcji ramki
danych (DataFrame’a), tak aby umozliwi¢ tatwa analize danych genetycznych
przez osoby mniej techniczne
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