Pan-genome Graph Algorithms and Data Integration

) PANGAIA

Lo sviluppo di nuovi
algoritmi per la

gestione e I'analisi di
Big Data genomici é

un elemento chiave
dell’agenda di PANGAIA.
Con I'avanzamento
delle tecnologie di
sequenziamento & possibile
produrre una grande
mole di dati genomici
relativamente a diverse
specie.

Questo progetto ha ricevuto finanziamento dall’'Unione
Europea all'interno del Programma Quadro Europeo
per la Ricerca e I'lnnovazione HORIZON 2020, Azioni
Marie Sktodowska-Curie, grant agreement N° 872539

in questa pagina sono presenti contenuti
multimediali. Scorri con ilmouse soprail testo
e scopri collegamenti e approfondimenti

PANGAIA: un
network di ricerca
per la pangenomica
computazionale

Come pud linformatica aiutare la medicina e
la biologia moderna ad anadlizzare I'enorme
quantita di dati genomici al fine di affrontare
computazionalmente questioni legate alla
comparazione di genomi su larga scala, nel contesto
dello studio di genomi di intere popolazioni?

Il progetto Europeo MSCA Reseach and Innovation
Staff Exchange PANGAIA (PanGenome Graph
Algorithms and Data integration) che coordino ha
come obiettivo principale quello di rispondere a
questa domanda sempre piu pressante, proponendo
alla comunita scientifica strumenti computazionali
per facilitare la transizione a un nuovo paradigma di
rappresentazione e analisi del genoma: quello fornito
dal grafo del pangenoma.

La tradizionale visione del genoma come sequenza
lineare di nucleotidi & ormai inadeguata per
affrontare le questioni poste dalla genomica delle
popolazioni. Infatti, diversita e variabilita genetica
sono elementi fondamentali di una rappresentazione
del genoma che sia da riferimento per i vari studi: il
grafo del pangenomas si pone come la nuova struttura
dati verso cui indirizzare lo sviluppo degli algoritmi di
futura generazione per la genomica computazionale.
Ma cos’é un pangenoma?

Quando gliscienziati studiano un nuovo virus usano un
genoma di riferimento per determinare somiglianze
o variazioni nel materiale genetico in loro possesso.
L'approccio pangenomico porta a combinare le
informazioni di tutte le varianti dei genomi di tutti
gli individui di una specie: gli scienziati possono
catfturare le caratteristiche comuni della specie in un
genoma rappresentativo, chiamato pangenoma.

Con quanta rapidita ed efficienza computazionale
siamo in grado di costruire e rappresentare un
grafo del pangenoma partendo da dati massivi
di sequenziamento genomico? Come offrire
poi strumenti altrettanto rapidi per analizzare il
pangenoma per l'uso in biomedicina? Queste le
principali domande che PANGAIA affronta insieme a
un network internazionale che coinvolge innanzitutto
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Per conoscere Pangaia
visita il sito web = |

L'approccio della pangenomica in PANGAIA
permette ai ricercatori di comparare una
nuova forma sequenziata di virus, quale il
SARS-Cov-2, a migliaia di altre sequenze della
stessa specie, rilevando la variabilita genetica
di un virus nel corso della sua diffusione
pandemica. In particolare, la rapidita di
analisi integrata dei dati di molte varianti
dello stesso organismo supporta I'analisi e la
predizione delle caratteristiche funzionali che
determinano i comportamenti dell’organismo
stesso. Nel caso dei virus, per esempio, la loro
capacita di diffusione e di infettare l'ospite, nel

caso dei batteri la resistenza agli antibiotici

ricercatori di altre prestigiose universitd europee, quali I'lstituto Pasteur di Parigi
(Francia), I'Universita di Bielefeld (Germania), il Centrum Wiskunde & Informatica di
Amsterdam (Paesi Bassi), I'Universitd Comenius (Slovacchia), la Weill Cornell University
Medical College di New York (USA), la Pennsylvania State (USA), I'Universita di Tokyo

(Giappone) e la Simon-Fraser University (Canada).

Il network inoltre include la partecipazione di centri di ricerca quali lllumina Inc. di
Cambridge (UK), leader mondiale nelle tecnologie di sequenziamento, e Geneton
(Slovacchia) impegnato nello sviluppo di tecnologie di diagnosi genomiche.

Lo sviluppo di nuovi algoritmi per la gestione e I'analisi di Big Data genomici € un elemento
chiave dell'agenda di PANGAIA. Con I'avanzamento delle tecnologie di sequenziamento
€ possibile produrre una grande mole di dati genomici relativamente a diverse specie.
E cruciale esaminare i dati del pangenoma, cioé di tutta la collezione dei geni posseduti
da una data specie, in particolare in ambiti quali la ricerca sui virus e sui batteri, per
indagare questioni che gid ora ma ancor pil nei prossimi anni saranno rilevanti per un
futuro sostenibile della specie umana: quali sono i meccanismi che rendono il SARS-
CoV-2 resistente ai farmaci comuni? Per quale ragione molti batteri manifestano una
crescente resistenza agli antibiotici? Possono i Big Data dare una risposta alla necessita
di identificare le caratteristiche di queste nuove specie virali? Rispondere a queste

domande ¢ il core della pangenomica computazionale.

Nel progetto PANGAIA vengono disegnati nuovi algoritmi basati su grafi in grado di
analizzare in modo rapido i genomi di intere popolazioni. Cid permette di ottenere

risposte sempre piu precise alle domande sopra riportate.

Cometuttiiprogetti RISE, anche PANGAIAsi struttura principalmente
per secondments, ovvero periodi di ricerca trascorsi presso
. istituzioni estere. Piu precisamente, il personale di Milano-Bicocca

. verra distaccato presso I'Universita di Tokyo, la Simon Fraser

software basati su grafi.

' University, la Pennsylvania State, il Weill Cornell Medical College,
oltre che lllumina Inc. e Geneton s.r.o.

Inoltre, sono previste scuole per formare nuovi ricercatori affinché
siano in grado di lavorare su genomi di popolazioni, acquisendo
le competenze necessarie per ufilizzare e migliorare gli strumenti
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