N

N
N

HAL

open science

Génotypage de triploides a partir de puces a ADN et
Assignation de parenté

Julien Roche, Mathieu Besson, Pierre Patrice, Pierrick Haffray, Francois Allal,

Marc Vandeputte, Florence Phocas

» To cite this version:

Julien Roche, Mathieu Besson, Pierre Patrice, Pierrick Haffray, Francois Allal, et al.. Génotypage
de triploides a partir de puces & ADN et Assignation de parenté. Journées Techniques Interfilieres

SYSAAF, Oct 2023, Rennes, France. hal-04251343

HAL Id: hal-04251343
https://hal.inrae.fr /hal-04251343
Submitted on 20 Oct 2023

HAL is a multi-disciplinary open access
archive for the deposit and dissemination of sci-
entific research documents, whether they are pub-
lished or not. The documents may come from
teaching and research institutions in France or
abroad, or from public or private research centers.

L’archive ouverte pluridisciplinaire HAL, est
destinée au dépot et a la diffusion de documents
scientifiques de niveau recherche, publiés ou non,
émanant des établissements d’enseignement et de
recherche francais ou étrangers, des laboratoires
publics ou privés.


https://hal.inrae.fr/hal-04251343
https://hal.archives-ouvertes.fr

Genotypage de triploides a
partir de puces a ADN et
Assignation de parente

Projet FEAMP HypoTemp

Julien Roche, Mathieu Besson, Pierre Patrice, Pierrick Haffray,
Francois Allal, Marc Vandeputte, Florence Phocas

[Europe

n'e (D)
en France BRETAGNE
it —

avec le FEAMP

GENIYANE

GENOTYPAGE et SEQUENGAGE en AUVERGNE

SYSAAF

Julien Roche / JTIF /11-12 octabre 2023



En 2020 : peu d’études publiées sur I’analyse génétique des polyploides

31 AX-89916805

Une étude américaine chez la truite arc-en-ciel montre lI'efficacité d’une sélection sur
individus diploides pour améliorer les performances de triploides ; la prise en
compte de phénotypes de triploides améliorerait toutefois |'efficacité de la sélection
(Leeds et al., 2019).

(Kjoglum et al., 2019).
i

Packages R FitTetra et FitPoly (Zych et al., 2019 - Wageningen)

Corrélation génétique 2n/3n de 0.79+0.05 du poids chez le saumon Atlantique \ f

Image :SWF%tPol
Méthode utilisant le package R mclust pour réaliser le clustering (Grashei et al., 2020) ¢ y



Le génotypage de diploide : Axiom Analysis Suite (AXAS)

Bon génotypage d’un SNP diploide VS Mauvais génotypage d’un SNP diploide
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Axiom Genotyping Solution Data Analysis Guide

Diploide : 2 chromosomes homologues = 2 alleles =» 3 génotypes possibles (AA/AB/BB)

Triploide : 3 chromosomes homologues = 3alleles = 4 génotypes possibles (AAA/AAB/ABB/BBB)
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» |l. Assignation de parenté (triploid offspring)

» 1. Matrices d’exclusion/de vraisemblance

» 2. APIS 3n

Clustering & génotypage
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|. Genotypage de triploides

1. Jeux de données

L/
BRETAGNE
Mz

» Truites diploploides & triploploides de Bretagne-Truite

» Geénotype de parents diploides (190 meres et 98 peres) - 57kSNP - AXAS e

» Données brut d’AXAS pour 1232 descendants triploides - 38kSNP (57k réduit a 38k) :

» Pour chaque marqueur et chaque individu : 2 valeurs S, et Sg

Nom d’un individu P Demo267701 E21.CEL] _
AX-86908953-A 805.31281
AX-86908953-B] [1357.04797

BA¥-88930057-A 714.62933
AX-86930057-B 977.40704
AX-86951728-A 299.47256

T I e WRTETICTIT, | Exemples de différents couples
m SRERCEREN de valeurs pour un individu
= £5— 5087.75342

AX-8T7082249-A 2279.57764
AX-87082249-B 1900.69458
AX-87133063-A 1863.04016
AX-87133063-B 2303.4079%6




|. Genotypage de triploides

1. Jeux de données

» Objectif : Bonne discrimination des individus suivant leur génotype réel

» Création de variable (cf. logiciel de traitement des signaux de fluorescence AXAS - Axiom Analysis Suite) :

< Contrast = log?2 (S—A)
SB

log2(S4)+log2(Sg)

2

< Signal Strength =

SigStren
SigStren
4




|. Genotypage de triploides

2. Clustering

» Objectif :

< Les génotypes avec peu d’individus (homozygotes de [’allele mineur) doivent étre identifiés



|. Genotypage de triploides

2. Clustering

» Objectif :
<« Les génotypes avec peu d’individus doivent étre identifiés
v Demander a l’algorithme un nombre de clusters tres supérieurs au nombre de génotypes différents attendus

X/
0’0

Les clusters doivent ne contenir qu’un seul génotype réel et chaque cluster doit étre ’unique
représentant d’un génotype donné
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|. Génotypage de triploides

2. Clustering

» Objectif :
< Les génotypes avec peu d’individus doivent étre identifiés

v Demander un grand nombre de clusters a l’algorithme

< Chaque cluster doit étre "'unique représentant d’un génotype
v Regrouper les clusters suivant leurs proximités pour n’en laisser qu’au maximum 4 et continuer suivant regle

de proximité : Distance . jacus > 0-28*(1+mean(Contrastc,,,Contrast ,))
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|. Genotypage de triploides

3. Génotypage

» Objectif : assigner a chaque cluster son génotype réel

< Soit en regardant la position des clusters les uns par rapport aux autres

\/
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Positions des clusters de référence

|. Genotypage de triploides ,

3. Génotypage 2] o ° . — 5 o

» Objectif : assigner a chaque cluster son génotype réel

K/
0‘0

< Soit en comparant les positions des clusters

Genotype

O anB
@ neB
< 888

par rapport aux positions de clusters de référence
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SigStren

|. Genotypage de triploides

Conclusion
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Contrast Contrast Contrast Contrast Contrast
6233 NoMinorHomozygote 4377 MonoHighRes 4734 CallRateBelowThreshold 421 OffTargetVariant
AX-89964260

21715 PolyHighResolution

‘ La méthode permet :
, R

% D’identifier les génotypes des individus Eoy 3
« D’identifier les marqueurs a ne pas utiliser B
0:’ ETooo 975...2 | | |

553 Other

Package GenoTriplo sur le CRAN &  Papier Roche et al. (en préparation)



ll. Assignation de parenté

1. Matrices d’exclusion

Descendants Diploides - AA

a2aml - AA AB BB | Missing
AA 0 1 0
AB 0 1 0
BB 1 1 2 1

Missing 0 0 1 0

Descendants Diploides - AB

—)

Descendants Triploides - AAA

as22M| AA AB BB | Missing
AA 0 0 1 0
AB 0 0 1 0
BB 1 1 2 1

Missing 0 0 1 0

Descendants Triploides - ABB

a2am| A AB BB AC BC CC | Missing
AA 1 0 0 1 0 1 0
AB 0 0 0 0 0 1 0
BB 0 0 1 0 1 1 0
AC 1 0 0 1 0 1 0
BC 0 0 1 0 1 1 0
cc 1 1 1 1 1 2 1

Missing | 0 0 0 0 0 1 0

as2am| - AA AB BB AC BC CC | Missing
AA 1 0 0 1 0 1 0
AB 1 0 0 1 0 1 0
BB 1 0 1 1 1 1 0
AC 1 0 0 1 0 1 0
BC 1 0 1 1 1 1 0
cc 2 1 1 2 1 2 1

Missing 1 0 0 1 0 1 0




ll. Assignation de parenté

1. Matrices

de vraisemblance

Descendants Diploides - AA

Descendants Triploides - AAA

D ot Dam
Sre~—_| AA BB | Missing Sire AA | AB | BB Missing
AA 1 0,5 e fa AA 1 0.5 | e f,242f,(1-f,)*r*0.5
Gk 23 L2 € 0.5" ‘ AB_ | 0.5 | 0.5%0.5'r | e | (f,2+2f,(1-f,)*r*0.5)*0.5
BB € € € BB e e e e
Missing fa 0.5%f, e f\2 Missing | f, | 0.5**f, | e (1-r)f 3+r*f, 2
Descendants Diploides - AB Descendants Triploides - ABB
Dam fect Dam
Sire sl IO I IO (GO R Sire AB BB|AC| BC |cC Missing
A e |05 ] 1 e | 05 | e fa AA 0.5%r 1| e| 05| e rf ft a2+ faf
AB | 05| 05 | 05 | 025|025 | e | 0.5%ffs)
AB 0.5-0.25*r |0,5| e | 0.25% | e (1-0.5%r)*f,f1+0.5F,2+0.5*r*f ,f .
BB 1105 e |05 e € s BB 1.r ele| e |e 2FAFB*(1-r)
AC e | 025 | 05 e | 025 | e 0.5%f,
AC 0.25* 05| e | 0.25% | e 0.5*r*f,fz+0.5*r*ff +0.5*F 2
BC |05|025| e [025] e e 0.5%f,
BC 0.5*(1-r) e | e e e f f.*(1-r)
CcC e e e e e e e
CC e e e e
Missing | fg | fu+f f fo | 0.5 | e Pl
B Te | e A g ® AP Missin 0.5*r*f,+(1-r)*. | f, | e |0.5%r*f £ (P, Fotf 240 f ) +F 2F,*2% (1-1




2. APIS 3n

ll. Assignation de parenté

Parentage assignment with APIS “' INRA@ mmer Ssﬂigurépe

By J.Roche

Choose your step

Formatting

APIS Choose the ploidy level of the offspringﬂ

Verification

Male and fermale parents are in the same

datasetﬁ

2 -

Dataset of OFFSPRING ﬂ

Browse... No file selected

Dataset of PARENTS

Browse... No file selected

File (.txt) with the sex of each parents ﬂ

Browse... No file selected

File (.txt) with the markers to use

T 0 file selected

aver leFEAMP

Warnings : Make sure yout app is launched on the
desired directory. If not, quit the app and use setwd()!

nput .Rdata or .txt format example

You can find 'log_API5.txt' in "/log directory for more info.

Interface Shiny disponible

Count

Count
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50 1
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Mendelian probability
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~96 SNP nécessaires pour 100% assignation correct



ll. Assignation de parenté

Conclusion 1 APIS: an updated parentage assignment software managing triploids

2 induced from diploid parents
3 Roche lulien, Griot Ronan, Allal Francois, Besson Mathieu, Patrice Pierre, Phocas Florence,
APIS: Auto-Adaptive Parentage Inference Software Tolerant to Missing Parents
4  Vandeputte Marc
Parentage assignment package. Parentage assignment is performed based on observed average -
Mendelian transmission probability distributions or Exclusion. The main functions of this package are > IntrOd uction
the function APIS 2n(), APIS 3n and launch APIShiny(), which perform parentage assignment. 6
Version: 2.02 ’ B R B R T R e
Depends: R (=3.5.0), shinyBS B o gt S e SaiBub heasdiing Pleccer et 5 FEB Seng o & J018 "he oSt of ey
Imports: cowplot, data.table, doParallel, dplyr, DT, foreach, ggplot2, gridExtra, htmltools, B b e e Bl el ae gy g et B b g B wa B est 5 g 5
N zmoeztl;o(;igs,(;)éotlv, rlang, shiny, shinythemes » . - o P n o . o
R IsEd: T . . _ L1 e 5 St Shey aoe Whes Secl SRt S Wnes @ ongi ghwen |0 8 S U oy o
Author: Julien Roche [aut, cre], Ronan Griot [aut], Mathieu Besson [aut], Frangois Allal _
[aut], Marc Vandeputte [aut], Jonathan I)’Ambrosio [aut], Romain Morvezin [aut], S B 40 & Sty Sus W & Wb O Bumeet & Qe ol egralutue. Khiles o 6. VIR, 1 o
Florence Phocas [aut], Sophie Brard-Fudulea [aut], Pierrick Haffray [aut] i e i R B e I
Maintainer: Julien Roche <jjm.roche at gmail.com> L g o ageel el gl sl el B They sl S W G T gl Wi 1 8 S %
License: GPL-2 | GPL-3 [expanded from: GPL] 31 ol o e b gt ol S ol gy o W gt s ey B8
NeedsCompilation: yes
CRAN checks: APIS results B R i e T I e o e i I e i e
i s R g e Weagecy s T Sutaieiabomaerd ol gadingemry O Nasdas aeall s e gaems e
% e e R L R A LR R o T e A
LR el G et Yhe Sl gl emlil Si s japeeodc e aealignathe ol gl gy P& b e
B e o el S

Package APIS a jour et sur le CRAN &  Papier Roche et al. (en préparation)




Conclusion et perspective

AAA-
» Geénotypage des triploides opérationnel
o Exclusion
» Assignation de parenté descendants triploides efficace o
» Possibilité de faire de la sélection génétique sur triploide !
l . Missing_par

3 ] os

» CDD 4 mois INRAE-GABI-GenAqua : 2" Lol S

Valorisation scientifique

0.254

Estimation des valeurs génétiques chez les descendants
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_
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N_markers




°. % oo os? e oooo

S oooo oo % 00 @, % o %
.:@..m......“m..“m. 3%
° - _

0
Contrast

1.1

10.24

.
@ ©
o o

uanghbig

9.94

BBB

0.75 -0.50
Contrast

-1.00

-1.26

10.50

g
5
o o 5
@ 00 o [5]
M o o° 2 m&o ° °
° o w @® @B o -
m % o
o0
°
A ¥ ° o
D .,
I. ‘
Bn e °
o 3 1y
s S e
vanshis
M °
m —*
5] e &
e
o %o °
(o] (o] @

fivez-vous des questions ?

10.25

0.00

%:mw_m

9.75

9.50

BBB -

10.00

uanghis

975

9.25

Contrast

11.04

uenghis

Contras!

10.0

uangbis

92

88

J



