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Patentkrav

1. Datamaskinimplementert fremgangsmate for komprimering av genomsekvensdata, idet

nevnte genomsekvensdata omfatter reads av sekvenser av nukleotider,
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idet nevnte fremgangsméate omfatter trinnene av:

- & aligne nevnte reads med én eller flere referansesekvenser, idet det derved skapes
alignede reads,

- & klassifisere nevnte alignede reads i forskjellige klasser som i1 det minste omfatter:

- en forste klasse: ndr nevnte alignede reads stemmer overens med nevnte ene eller flere
referansesekvenser uten noen som helst feil;

- en andre klasse: ndr nevnte alignede reads stemmer overens med et omrdde 1 nevnte
ene eller flere referansesekvenser med et antall overensstemmelsesfeil som dannes av et
antall posisjoner 1 hvilke sekvenseringsmaskinen ikke var i stand til & navngi en hvilken
som helst base;

- en tredje klasse: nér nevnte alignede reads stemmer overens med et omrade i nevnte
ene eller flere referansesekvenser med et antall overensstemmelsesfeil som dannes av et
antall posisjoner 1 hvilke sekvenseringsmaskinen ikke var i stand til & navngi en hvilken
som helst base eller den navnga en annerledes base enn den som var rapportert 1
referansegenomet;

- en fjerde klasse: nar nevnte alignede reads stemmer overens med et omrade i nevnte
ene eller flere referansesekvenser med et antall overensstemmelsesfeil som dannes av et
antall posisjoner i hvilke sekvenseringsmaskinen ikke var i stand til & navngi en hvilken
som helst base; eller den navnga en forskjellig base enn den som ble rapportert i
referansegenomet og ved tilstedevarelse av insersjoner eller delesjoner eller avskédrne
nukleotider;

- en femte klasse: nar nevnte alignede reads ikke finner noen gyldig mapping pé nevnte

ene eller flere referansesekvenser 1 henhold til spesifiserte alignmentbegrensninger,

idet det derved skapes klasser av alignede reads;

- & kode nevnte klassifiserte og alignede reads som en multiplisitet av lag av
syntakselementer som defineres av deskriptorer som entydig representerer
genomsekvens-reads, idet nevnte deskriptorer omfatter for nevnte forste klasse 1 det
minste startposisjonen pd referansesekvensen, et flagg som signalerer hvis readen skal
betraktes som et revers-komplement i forhold til referansen, en avstand til det

overensstemmende par 1 tilfelle parede reads, verdien av lengden i tilfelle
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sekvenseringsteknologien produserer reads av variabel lengde, idet nevnte deskriptorer
omfatter for nevnte andre klasse i det minste deskriptorene av nevnte forste klasse og en
overensstemmelsesfeil-posisjon for hver overensstemmelsesfeil, idet nevnte
deskriptorer omfatter for nevnte tredje klasse deskriptorene av nevnte andre klasse og
en overensstemmelsesfeil-posisjon og en overensstemmelsesfeil-type for hver
overensstemmelsesfeil, idet nevnte deskriptorer omfatter for nevnte fjerde klasse
deskriptorene av nevnte forste klasse og, overensstemmelsesfeil-type for hver
overensstemmelsesfeil, og de avskdrne baser,

hvor & kode nevnte klassifiserte alignede reads som en multiplisitet av lag av
syntakselementer, omfatter & velge ut nevnte syntakselementer omfattende nevnte
deskriptorer 1 henhold til nevnte klasser av alignede reads,

hvor kodingen av nevnte klassifiserte alignede reads som en multiplisitet av lag av
syntakselementer er tilpasset 1 henhold til de statistiske egenskaper av nevnte utvalgte
syntakselementer,

hvor kodingen av nevnte klassifiserte alignede reads som en multiplisitet av lag av
syntakselementer omfattende nevnte deskriptorer assosierer en spesifikk kildemodell og
en spesifikk entropikoder til hvert lag, idet kildemodellen er karakterisert

ved definisjonen av syntakselementene som emitteres av hver kilde, definisjonen av en
assosiert sannsynlighetsmodell og definisjonen av den assosierte entropikoder, hvor det
er dekomposisjon av sekvens-read-dataene og -metadataene til homogene lag av nevnte

deskriptorer for & oppna distinkte informasjonskilder med redusert informasjonsentropi.

2. Fremgangsmate ifelge krav 1, hvor nevnte lag av syntakselementer videre omfatter
posisjonen av en variant 1 forhold til referansesekvensen, typen av variant, posisjonen av en
delesjon 1 forhold til referansesekvensen, posisjonen av ett eller flere symboler som ikke er til
stede 1 referansesekvensen, men til stede i de alignede reads, typen av insersjon pa en gitt

posisjon.

3. Fremgangsméte ifelge krav 1, hvor nevnte entropi-koder er en kontekst-adaptiv aritmetisk

koder.

4. Fremgangsmate for dekomprimering av en genomisk strem som er komprimert ifolge

fremgangsmadten ifelge krav 1, idet nevnte fremgangsméte omfatter trinnene av:
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- & parse og dekode (212-214) den komprimerte genomiske strom til genomiske lag av
syntakselementer (215),

- & dekode nevnte genomisk lag til klasser av data (216-217),

- & ekspandere nevnte genomiske lag til klassifiserte reads av sekvenser av nukleotider,
selektivt & dekode, under anvendelse av klassedekodere (219), nevnte klassifiserte reads
av sekvenser av nukleotider og 4 sld sammen resultatet pé én eller flere
referansesekvenser for pa den mate 4 produsere ukomprimerte reads av sekvenser av

nukleotider.

5. Genomisk koderinnretning (2010) for komprimeringen av genomsekvensdata (209), idet
nevnte genomsekvensdata (209) omfatter reads av sekvenser av nukleotider, idet nevnte

genomiske koder (2010) omfatter:

15

20

25

30

- en aligner-enhet (201), som er konfigurert til & aligne nevnte reads med ¢én eller flere
referansesekvenser, idet det derved skapes alignede reads,

- en dataklassifiseringsenhet (204), som er konfigurert til & klassifisere nevnte alignede
reads til forskjellige klasser, som 1 det minste omfatter:

- en forste klasse: nar nevnte alignede reads stemmer overens med nevnte ene eller flere
referansesekvenser uten noen som helst feil;

- en andre klasse: ndr nevnte alignede reads stemmer overens med et omrade i nevnte
ene eller flere referansesekvenser med et antall overensstemmelsesfeil som dannes av et
antall posisjoner i hvilke sekvenseringsmaskinen ikke var i stand til & navngi en hvilken
som helst base;

- en tredje klasse: nér nevnte alignede reads stemmer overens med et omrade i nevnte
ene eller flere referansesekvenser med et antall overensstemmelsesfeil som dannes av et
antall posisjoner i hvilke sekvenseringsmaskinen ikke var i stand til & navngi en hvilken
som helst base eller den navnga en annerledes base enn den som var rapportert i
referansegenomet;

- en fjerde klasse: nér nevnte alignede reads stemmer overens med et omrade i nevnte
ene eller flere referansesekvenser med et antall overensstemmelsesfeil som dannes av et
antall posisjoner 1 hvilke sekvenseringsmaskinen ikke var i stand til & navngi en hvilken
som helst base; eller den navnga en forskjellig base enn den som ble rapportert 1
referansegenomet og ved tilstedeverelse av insersjoner eller delesjoner eller avskarne

nukleotider;
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- en femte klasse: nér nevnte alignede reads ikke finner noen gyldig mapping pa nevnte

ene eller flere referansesekvenser i henhold til spesifiserte alignmentbegrensninger,

idet det derved skapes klasser av alignede reads;

- én eller flere lag-kodeenheter (205-207), som er konfigurert til & kode nevnte
klassifiserte alignede reads som lag av syntakselementer ved & velge nevnte
syntakselementer 1 henhold til nevnte klasser av alignede reads, hvor nevnte
deskriptorer omfatter for nevnte forste klasse i det minste startposisjonen pa
referansesekvensen, et flagg som signalerer hvis readen skal betraktes som et revers-
komplement i forhold til referansen, en avstand til det overensstemmende par 1 tilfelle
parede reads, verdien av lengden 1 tilfelle sekvenseringsteknologien produserer reads av
variabel lengde, idet nevnte deskriptorer omfatter for nevnte andre klasse i det minste
deskriptorene av nevnte forste klasse og en overensstemmelsesfeil-posisjon for hver
overensstemmelsesfeil, idet nevnte deskriptorer omfatter for nevnte tredje klasse
deskriptorene av nevnte andre klasse og en overensstemmelsesfeil-posisjon og en
overensstemmelsesfeil-type for hver overensstemmelsesfeil, idet nevnte deskriptorer
omfatter for nevnte fjerde klasse deskriptorene av nevnte forste klasse og en
overensstemmelsesfeil-type for hver overensstemmelsesfeil og de avskérne baser;

- entropi-koderenheter (2012-2014) for entropi-koding av nevnte lag av
syntakselementer,

hvor kodingen av nevnte klassifiserte alignede reads som en multiplisitet av lag av
syntakselementer er tilpasset 1 henhold til de statistiske egenskaper av dataene som
bares av laget,

hvor kodingen av nevnte klassifiserte alignede reads som en multiplisitet av lag av
syntakselementer omfattende nevnte deskriptorer assosierer en spesifikk kildemodell og
en spesifikk entropikoder til hvert lag, idet kildemodellen er karakterisert

ved definisjonen av syntakselementene som emitteres av hver kilde, definisjonen av en
assosiert sannsynlighetsmodell og definisjonen av den assosierte entropikoder,

hvor det er dekomposisjon av sekvens-read-dataene og -metadataene til homogene lag
av nevnte deskriptorer for & oppna distinkte informasjonskilder med redusert

informasjonsentropi.
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6. Genomisk dekoderinnretning (218) for dekomprimeringen av en genomisk strem (211) som
er komprimert av den genomiske koder ifelge krav 5, idet nevnte genomiske dekoder (218)
omfatter:
- parsings- og dekodingsmiddel (210, 212-214) som er konfigurert til & parse nevnte
komprimerte genomiske strom til genomiske lag av syntakselementer (215),
- én eller flere lag-dekodere (216-217), som er konfigurert til & dekode de genomiske
lag til klasser av data, og videre konfigurert til & forarbeide nevnte genomiske lag til
klassifiserte reads av sekvenser av nukleotider (2111),
- genomiske dataklasser-dekodere (213), som er konfigurert til selektivt & dekode
nevnte klassifiserte reads av sekvenser av nukleotider og konfigurert til & sla sammen
resultatet pé én eller flere referansesekvenser for pé den mate & produsere

ukomprimerte reads av sekvenser av nukleotider.

7. Genomisk dekoder-innretning ifelge krav 6, hvor den ene eller de flere referansesekvenser

lagres 1 den komprimerte genomiske strom (211).

8. Genomisk dekoder-innretning ifelge krav 6, hvor den ene eller de flere referansesekvenser

tilveiebringes til dekoderen via en out-of-band-mekanisme.

9. Genomisk dekoder-innretning ifelge krav 6, hvor den ene eller de flere referansesekvenser

bygges 1 dekoderen.

10. Datamaskinlesbart medium som omfatter anvisninger som nar de utferes, bevirker at i det

minste én prosessor utferer fremgangsmaten ifolge et hvilket som helst av kravene 1 til 4.
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