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✶ ■♥tr♦❞✉❝t✐♦♥

P❆❈❱r ✈✐s✉❛❧✐③❡s t❤❡ ❝♦✈❡r❛❣❡ ❞❡♣t❤ ♦❢ ❛ ❝♦♠♣❧❡t❡ ♣❧❛st✐❞ ❣❡♥♦♠❡ ❛s ✇❡❧❧ ❛s t❤❡ ❡q✉❛❧✐t② ♦❢ ✐ts ✐♥✈❡rt❡❞
r❡♣❡❛t r❡❣✐♦♥s ✐♥ r❡❧❛t✐♦♥ t♦ t❤❡ ❝✐r❝✉❧❛r✱ q✉❛❞r✐♣❛rt✐t❡ ❣❡♥♦♠❡ str✉❝t✉r❡ ❛♥❞ t❤❡ ❧♦❝❛t✐♦♥ ♦❢ ✐♥❞✐✈✐❞✉❛❧ ❣❡♥❡s✳
❚❤✐s ✈✐❣♥❡tt❡ ♣r♦✈✐❞❡s ✐♥str✉❝t✐♦♥s ❢♦r ❣❡♥❡r❛t✐♥❣ t❤❡ ♥❡❝❡ss❛r② ✐♥♣✉t ✜❧❡s ❛♥❞ ❢♦r ❡①❡❝✉t✐♥❣ t❤❡ s♦❢t✇❛r❡
❢r♦♠ ✇✐t❤✐♥ t❤❡ ❘ ✐♥t❡r♣r❡t❡r ✈✐❛ ❢✉♥❝t✐♦♥ P❆❈❱r✳❝♦♠♣❧❡t❡✭✮✱ ❛♥❞ ✐♥✈♦❝❛t✐♦♥ ❢r♦♠ t❤❡ ❯♥✐① ❝♦♠♠❛♥❞✲❧✐♥❡
s❤❡❧❧ ✈✐❛ s❝r✐♣t P❆❈❱r❴❘s❝r✐♣t✳❘✳ ❚❤✐s ✈✐❣♥❡tt❡ ❛❧s♦ ✐❧❧✉str❛t❡s t❤❡ ♦♣❡r❛t✐♦♥ ♦❢ P❆❈❱r ♦♥ ❛♥ ❡♠♣✐r✐❝❛❧
❞❛t❛s❡t ❝♦✲s✉♣♣❧✐❡❞ ✇✐t❤ t❤❡ ❘ ♣❛❝❦❛❣❡✳

✶



✷ ■♥st❛❧❧❛t✐♦♥

Pr✐♦r t♦ r✉♥♥✐♥❣ P❆❈❱r✱ s❡✈❡r❛❧ ❞❡♣❡♥❞❡♥❝✐❡s ♥❡❡❞ t♦ ❜❡ ✐♥st❛❧❧❡❞✳ ❇❡❧♦✇ ✐s t❤❡ ♠♦st str❛✐❣❤t❢♦r✇❛r❞
str❛t❡❣② ✐♥ ✐♥st❛❧❧✐♥❣ P❆❈❱r ❛♥❞ ❛❧❧ ✐ts ❞❡♣❡♥❞❡♥❝✐❡s ♦♥ ▲✐♥✉① ✭❆r❝❤ ▲✐♥✉① ✹✳✶✽✱ ❉❡❜✐❛♥ ✾✳✾✱ ❛♥❞ ❯❜✉♥t✉
✶✽✳✶✵✮ ❛♥❞ ▼❛❝❖❙ ✭❍✐❣❤❙✐❡rr❛ ✶✵✳✶✸✳✻ ❛♥❞ ▼♦❥❛✈❡ ✶✵✳✶✹✳✻✮✱ r❡s♣❡❝t✐✈❡❧②✳
❖♣❡♥ ❘ ❛♥❞ t②♣❡✿

✐❢ ✭✦r❡q✉✐r❡✭✧♣❛❝♠❛♥✧✮✮

✐♥st❛❧❧✳♣❛❝❦❛❣❡s✭✧♣❛❝♠❛♥✧✮

♣❛❝♠❛♥✿✿♣❴❧♦❛❞✭✧❞♣❧②r✧✱ ✧❧♦❣❣❡r✧✱ ✧♦♣t♣❛rs❡✧✱ ✧r❡❛❞✳❣❜✧✱ ✧❘❈✐r❝♦s✧✱ ✧❇✐♦❝▼❛♥❛❣❡r✧✱ ✐♥st❛❧❧❂❚❘❯❊✮

❇✐♦❝▼❛♥❛❣❡r✿✿✐♥st❛❧❧✭❝✭✧❇✐♦❝●❡♥❡r✐❝s✧✱ ✧❇✐♦str✐♥❣s✧✱ ✧●❡♥♦♠✐❝❆❧✐❣♥♠❡♥ts✧✱ ✧●❡♥♦♠✐❝❘❛♥❣❡s✧✱ ✧■❘❛♥❣❡s✧✮✮

✷



✸ ❘✉♥♥✐♥❣ P❆❈❱r

✸✳✶ ❱✐❛ ❘ ✐♥t❡r♣r❡t❡r

P❆❈❱r ❝❛♥ ❜❡ ❡①❡❝✉t❡❞ ❢r♦♠ ✇✐t❤✐♥ t❤❡ ❘ ✐♥t❡r♣r❡t❡r ✈✐❛ ❢✉♥❝t✐♦♥ P❆❈❱r✳❝♦♠♣❧❡t❡✭✮✳

❧✐❜r❛r②✭P❆❈❱r✮

★ ❙♣❡❝✐❢② ✐♥♣✉t ❢✐❧❡s

❣❜❦❋✐❧❡ ❁✲ s②st❡♠✳❢✐❧❡✭✧❡①t❞❛t❛✧✱ ✧◆❈❴✵✹✺✵✼✷✴◆❈❴✵✹✺✵✼✷✳❣❜✧✱ ♣❛❝❦❛❣❡❂✧P❆❈❱r✧✮

❜❛♠❋✐❧❡ ❁✲ s②st❡♠✳❢✐❧❡✭✧❡①t❞❛t❛✧✱ ✧◆❈❴✵✹✺✵✼✷✴◆❈❴✵✹✺✵✼✷❴s✉❜s❛♠♣❧❡❞✳❜❛♠✧✱

♣❛❝❦❛❣❡❂✧P❆❈❱r✧✮

★ ❙♣❡❝✐❢② ♦✉t♣✉t ❢✐❧❡

♦✉t❋✐❧❡ ❁✲ ♣❛st❡✭t❡♠♣❞✐r✭✮✱ ✧✴◆❈❴✵✹✺✵✼✷❴❈♦✈❡r❛❣❡❱✐③✳♣❞❢✧✱ s❡♣❂✧✧✮

★ ❘✉♥ P❆❈❱r

P❆❈❱r✳❝♦♠♣❧❡t❡✭❣❜❦❋✐❧❡✱ ❜❛♠❋✐❧❡✱ ✇✐♥❞♦✇❙✐③❡❂✷✺✵✱

❧♦❣❙❝❛❧❡❂❋❆▲❙❊✱ t❤r❡s❤♦❧❞❂✵✳✺✱ s②♥t❡♥②▲✐♥❡❚②♣❡❂✶✱

r❡❧❛t✐✈❡❂❚❘❯❊✱ t❡①t❙✐③❡❂✵✳✺✱ r❡❣✐♦♥s❈❤❡❝❦❂❋❆▲❙❊✱

t❛❜✉❧❛r❈♦✈❙t❛ts❂❋❆▲❙❊✱ ♦✉t♣✉t❂♦✉t❋✐❧❡✮

✸✳✷ ❱✐❛ ❯♥✐① s❤❡❧❧

P❆❈❱r ❝❛♥ ❛❧s♦ ❜❡ ❡①❡❝✉t❡❞ ❢r♦♠ t❤❡ ❯♥✐① ❝♦♠♠❛♥❞✲❧✐♥❡ s❤❡❧❧ ✈✐❛ s❝r✐♣t P❆❈❱r❴❘s❝r✐♣t✳❘✳

❘s❝r✐♣t ✳✴✐♥st✴❡①t❞❛t❛✴P❆❈❱r❴❘s❝r✐♣t✳❘ ❭

✲❦ ✳✴✐♥st✴❡①t❞❛t❛✴◆❈❴✵✹✺✵✼✷✳❣❜ ❭

✲❜ ✳✴✐♥st✴❡①t❞❛t❛✴◆❈❴✵✹✺✵✼✷❴s✉❜s❛♠♣❧❡❞✳❜❛♠ ❭

✲t ✵✳✺ ❭

✲r ❚❘❯❊ ❭

✲♦ ✳✴✐♥st✴❡①t❞❛t❛✴◆❈❴✵✹✺✵✼✷❴❈♦✈❡r❛❣❡❱✐③✳♣❞❢

✸



❋✐❣✉r❡ ✶✿ ❈♦✈❡r❛❣❡ ❞❡♣t❤ ♦❢ t❤❡ ❡①❛♠♣❧❡ ❞❛t❛s❡t ✭◆✉♣❤❛r ❥❛♣♦♥✐❝❛ ◆❈❴✵✹✺✵✼✷✮ ❛s ❣❡♥❡r❛t❡❞ ✈✐❛
P❆❈❱r✳❝♦♠♣❧❡t❡✭✮ ✇❤❡♥ ♥♦ ✜❧t❡r✐♥❣ ✐s ❝♦♥❞✉❝t❡❞ ❞✉r✐♥❣ r❡❛❞ ✐♥❞❡①✐♥❣ ✈✐❛ s❛♠t♦♦❧s✳

✹



✹ ❈r❡❛t✐♥❣ ❇❆▼ ✜❧❡

❋♦r P❆❈❱r t♦ ❝♦♠♣✉t❡ ❛♥❞ ✈✐s✉❛❧✐③❡ ❝♦✈❡r❛❣❡ ❞❡♣t❤ ❛❧♦♥❣ ❛ ❣✐✈❡♥ ♣❧❛st✐❞ ❣❡♥♦♠❡✱ ✉s❡rs ♠✉st ♣r♦✈✐❞❡ t❡①t✉❛❧
✐♥❢♦r♠❛t✐♦♥ ♦♥ t❤❡ ♠❛♣♣✐♥❣ ♦❢ s❡q✉❡♥❝❡ r❡❛❞s ♦♥ t❤❡ ✐♥♣✉t ❣❡♥♦♠❡✳ ❚❤✐s ✐♥❢♦r♠❛t✐♦♥ ✐s s✉♣♣❧✐❡❞ ✈✐❛ ❛♥
✐♥♣✉t ✜❧❡ ✐♥ t❤❡ ❜✐♥❛r② ❛❧✐❣♥♠❡♥t✴♠❛♣ ✭❇❆▼✮ ❢♦r♠❛t✱ ✇❤✐❝❤ st♦r❡s ❛❧✐❣♥♠❡♥t ❛♥❞ ♠❛♣♣✐♥❣ ✐♥❢♦r♠❛t✐♦♥
❛♥❞ ✐s t②♣✐❝❛❧❧② ❣❡♥❡r❛t❡❞ t❤r♦✉❣❤ t❤❡ ♠❛♣♣✐♥❣ ♦❢ s❡q✉❡♥❝❡ r❡❛❞s t♦ ❛ r❡❢❡r❡♥❝❡ ❣❡♥♦♠❡ ✇✐t❤ ❛✉t♦♠❛t❡❞
r❡❛❞✲♠❛♣♣❡rs ✐♥ ❝♦♥❥✉♥❝t✐♦♥ ✇✐t❤ t❤❡ s♦❢t✇❛r❡ s❛♠t♦♦❧s ✭▲✐ ✷✵✵✾✮✳

✹✳✶ ❖♣t✐♦♥ ❆✿ ▼❛♣♣✐♥❣ ✈✐❛ ❇❲❆

❚❤❡ ❢♦❧❧♦✇✐♥❣ ✐s ❛ ♠✐♥✐♠❛❧ ❝♦❞❡ ❡①❛♠♣❧❡ ❢♦r ♠❛♣♣✐♥❣ r❡❛❞s t♦ ❛ r❡❢❡r❡♥❝❡ ❣❡♥♦♠❡ ✈✐❛ ❇❲❆ ✭▲✐ ❛♥❞ ❉✉r❜✐♥
✷✵✵✾✮✳

★ ❇✉✐❧❞✐♥❣ t❤❡ ✐♥❞❡①

❜✇❛ ✐♥❞❡① ❁r❡❢✳❢❛st❛❃

★ ▼❛♣♣✐♥❣ r❡❛❞s t♦ r❡❢❡r❡♥❝❡

❜✇❛ ♠❡♠ ❁r❡❢✳❢❛st❛❃ ❁r❡❛❞s❴❘✶✳❢❛stq❃ ❁r❡❛❞s❴❘✷✳❢❛stq❃ ❃ ❁♠❛♣♣✐♥❣❴r❡s✉❧t✳s❛♠❃

✹✳✷ ❖♣t✐♦♥ ❇✿ ▼❛♣♣✐♥❣ ✈✐❛ ❇♦✇t✐❡✷

❚❤❡ ❢♦❧❧♦✇✐♥❣ ✐s ❛ ♠✐♥✐♠❛❧ ❝♦❞❡ ❡①❛♠♣❧❡ ❢♦r ♠❛♣♣✐♥❣ r❡❛❞s t♦ ❛ r❡❢❡r❡♥❝❡ ❣❡♥♦♠❡ ✈✐❛ ❇♦✇t✐❡✷ ✭▲❛♥❣♠❡❛❞
❛♥❞ ❙❛❧③❜❡r❣ ✷✵✶✷✮✳

★ ❇✉✐❧❞✐♥❣ t❤❡ ✐♥❞❡①

♠❦❞✐r ✲♣ ❞❜

❜♦✇t✐❡✷✲❜✉✐❧❞ ❁r❡❢✳❢❛st❛❃ ❞❜✴❁r❡❢❴♥❛♠❡❃

★ ▼❛♣♣✐♥❣ r❡❛❞s t♦ r❡❢❡r❡♥❝❡

❜♦✇t✐❡✷ ✲① ❞❜✴❁r❡❢❴♥❛♠❡❃ ✲✶ ❁r❡❛❞s❴❘✶✳❢❛stq❃ ✲✷ ❁r❡❛❞s❴❘✷✳❢❛stq❃ ✲❙ ❁♠❛♣♣✐♥❣❴r❡s✉❧t✳s❛♠❃

✹✳✸ ✭❖♣t✐♦♥❛❧ ✕ ■♥❞❡①✐♥❣ ✉♥❞❡r ❞✐✛❡r❡♥t r❡❛❞ ✜❧t❡r✐♥❣ ♦♣t✐♦♥s✮

❚❤❡ ❢♦❧❧♦✇✐♥❣ ❛r❡ ❝♦❞❡ ❡①❛♠♣❧❡s ❢♦r ❣❡♥❡r❛t✐♥❣ s♦rt❡❞ ❛♥❞ ✐♥❞❡①❡❞ ❇❆▼ ✜❧❡s ✈✐❛ s❛♠t♦♦❧s ✉♥❞❡r ❞✐✛❡r❡♥t
r❡❛❞ ✜❧t❡r✐♥❣ ♦♣t✐♦♥s✳

★ ◆♦t ❢✐❧t❡r❡❞❀ ✻✽✼✼ r❡❛❞s ✐♥ ❡①❛♠♣❧❡ ❞❛t❛s❡t

s❛♠t♦♦❧s ✈✐❡✇ ✲❙❜ ❁♠❛♣♣✐♥❣❴r❡s✉❧t✳s❛♠❃ ❃ ❁❛❧❧❴r❡❛❞s✳❜❛♠❃

★ ❘❡❛❞s t❤❛t ♠❛♣ t♦ ♦♥❡ ♦r ♠♦r❡ ❧♦❝❛t✐♦♥s❀ ✻✽✺✹ r❡❛❞s ✐♥ ❡①❛♠♣❧❡ ❞❛t❛s❡t

s❛♠t♦♦❧s ✈✐❡✇ ✲❙❜ ✲❋ ✵①✵✹ ❁♠❛♣♣✐♥❣❴r❡s✉❧t✳s❛♠❃ ❃ ❁♠❛♣❴t♦❴♦♥❡❴♦r❴♠♦r❡❴❧♦❝❛t✐♦♥s✳❜❛♠❃

★ ❘❡❛❞s t❤❛t ♠❛♣ t♦ ♦♥❡ ❧♦❝❛t✐♦♥ ♦♥❧②❀ ✻✵✼✷ r❡❛❞s ✐♥ ❡①❛♠♣❧❡ ❞❛t❛s❡t

s❛♠t♦♦❧s ✈✐❡✇ ✲❙ ❁♠❛♣♣✐♥❣❴r❡s✉❧t✳s❛♠❃ ⑤ ❣r❡♣ ✲✈ ✧❳❆✿❩❭⑤❙❆✿❩✧ ⑤❭

s❛♠t♦♦❧s ✈✐❡✇ ✲❜❙ ✲❚ ❁r❡❢✳❢❛st❛❃ ✲ ❃ ❁♠❛♣❴t♦❴♦♥❡❴❧♦❝❛t✐♦♥❴♦♥❧②✳❜❛♠❃

★ ❖♥❧② r❡❛❞s t❤❛t ♠❛♣ t♦ ♠✉❧t✐♣❧❡ ❧♦❝❛t✐♦♥s❀ ✷✶✼✼ r❡❛❞s ✐♥ ❡①❛♠♣❧❡ ❞❛t❛s❡t

★ ◆♦t❡✿ ■❞❡❛❧ ❢♦r ❝♦♥❢✐r♠✐♥❣ ❧♦❝❛t✐♦♥ ♦❢ ■❘s✦

s❛♠t♦♦❧s ✈✐❡✇ ✲❙ ❁♠❛♣♣✐♥❣❴r❡s✉❧t✳s❛♠❃ ⑤ ❣r❡♣ ✧❳❆✿❩❭⑤❙❆✿❩✧ ⑤❭
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★ ❖♥❧② r❡❛❞s t❤❛t ♠❛♣ ✐♥ ♣r♦♣❡r ♣❛✐rs❀ ✷✽ r❡❛❞s ✐♥ ❡①❛♠♣❧❡ ❞❛t❛s❡t

s❛♠t♦♦❧s ✈✐❡✇ ✲❙❜ ✲❢ ✵①✶✵ ✲❢ ✵①✷✵ ❁♠❛♣♣✐♥❣❴r❡s✉❧t✳s❛♠❃ ❃ ❁♠❛♣❴✐♥❴♣r♦♣❡r❴♣❛✐rs✳❜❛♠❃

s❛♠t♦♦❧s s♦rt ❁♠❛♣♣✐♥❣❴r❡s✉❧t✳❜❛♠❃ ❃ ❁♠❛♣♣✐♥❣❴r❡s✉❧t✳s♦rt❡❞✳❜❛♠❃

s❛♠t♦♦❧s ✐♥❞❡① ❁♠❛♣♣✐♥❣❴r❡s✉❧t✳s♦rt❡❞✳❜❛♠❃

✹✳✹ ❖✉t♣✉t ✉♥❞❡r ❞✐✛❡r❡♥t s❛♠t♦♦❧s ✜❧t❡r✐♥❣ ♦♣t✐♦♥s

❋✐❣✉r❡ ✷✿ ❈♦✈❡r❛❣❡ ❞❡♣t❤ ✇❤❡♥ ♦♥❧② r❡❛❞s ❛r❡ ✉s❡❞ t❤❛t ♠❛♣ t♦ ♦♥❡ ❣❡♥♦♠❡ ❧♦❝❛t✐♦♥✳
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❋✐❣✉r❡ ✸✿ ❈♦✈❡r❛❣❡ ❞❡♣t❤ ✇❤❡♥ ♦♥❧② r❡❛❞s ❛r❡ ✉s❡❞ t❤❛t t♦ ♠✉❧t✐♣❧❡ ❣❡♥♦♠❡ ❧♦❝❛t✐♦♥s❀ t❤✐s s❡tt✐♥❣ ✐s ✐❞❡❛❧
t♦ ❝♦♥✜r♠ t❤❡ ❧♦❝❛t✐♦♥ ♦❢ t❤❡ ■❘s ♦❢ ❛ ♣❧❛st✐❞ ❣❡♥♦♠❡✳

✹✳✺ ✭❖♣t✐♦♥❛❧ ✕ ❙✉❜s❛♠♣❧✐♥❣ r❡❛❞s t♦ ❞❡❝r❡❛s❡ t❤❡ ✜❧❡ s✐③❡ ♦❢ t❤❡ ❇❆▼ ✜❧❡s✮

❚❤❡ ❢♦❧❧♦✇✐♥❣ ❝♦❞❡ ❤❡❧♣s t♦ ❞❡❝r❡❛s❡ t❤❡ ✜❧❡ s✐③❡ ♦❢ ❇❆▼ ✜❧❡s ❜② s✉❜s❛♠♣❧✐♥❣ t❤❡ ✐♥♣✉t r❡❛❞s

s❛♠t♦♦❧s ✈✐❡✇ ✲s ✵✳✼✺ ✲❜ ❁✐♥♣✉t✳❜❛♠❃ ⑤ s❛♠t♦♦❧s ✈✐❡✇ ✲❜❙ ❃ ❁s✉❜s❛♠♣❧❡❞❴✐♥♣✉t✳❜❛♠❃

✼


	Introduction
	Installation
	Running PACVr
	Via R interpreter
	Via Unix shell

	Creating BAM file
	Option A: Mapping via BWA
	Option B: Mapping via Bowtie2
	(Optional – Indexing under different read filtering options)
	Output under different samtools filtering options
	(Optional – Subsampling reads to decrease the file size of the BAM files)


