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MAPEO DE SECUENCIAS DE ADN A ARBOLES FILOGENETICOS
USANDO COMPRESION DE GRAMATICAS
En el contexto de la clasificacién taxondémica, uno de los problemas centrales es determinar
de qué organismo proviene un fragmento de ADN (read). Para ello, se cuenta con una
coleccion de genomas organizados en un arbol filogenético, donde las hojas representan
genomas y los nodos internos representan ancestros comunes. Los genomas se concatenan
en el orden de las hojas del arbol, y cuando un patréon (o MEM, una coincidencia exacta
maximal entre el read y la coleccién) aparece en varios genomas, es necesario identificar
el primero y el iltimo genoma donde ocurre, para luego calcular el ancestro comtin mas
bajo (LCA) en el arbol y asi clasificar el read. Este problema se traduce, a nivel de
estructuras de datos, en encontrar el minimo y el méximo del arreglo de sufijos (SA) dentro
de un intervalo: dado un intervalo [sp, ep] que representa todas las ocurrencias de un
MEM, min(SA|sp..ep]) indica la posicién mas a la izquierda en el texto (primer genoma) y
max(SA[sp..ep]) indica la posicién mas a la derecha (dltimo genoma). El enfoque directo,
utilizado por indices como el sr-index, consiste en recorrer, una por una, las ep — sp +
1 posiciones para encontrar el minimo y el maximo, con un costo proporcional al nimero
de ocurrencias. Para MEMs con miles o millones de ocurrencias, este costo se vuelve
significativo. Este trabajo propone un enfoque alternativo: construir un indice basado en
la compresién gramatical del arreglo diferencial de sufijos (DSA) mediante el algoritmo
Repair, almacenando en cada nodo de la gramatica informacién agregada (metadata) que
permite responder las consultas de minimo y méximo descendiendo por la estructura de
la gramatica, sin enumerar las ocurrencias. El costo de cada consulta depende de la altura
de la graméatica y no del niimero de ocurrencias, lo que representa una ventaja sustancial
en colecciones repetitivas. La viabilidad de este enfoque se sustenta en que el DSA de
textos repetitivos, como colecciones de genomas, tiene una estructura altamente repetitiva
inducida por las runs de la BWT, lo que permite que Repair lo comprima eficientemente.
Las ideas, lemas y algoritmos que fundamentan esta construccién fueron adaptados a partir
de los resultados expuestos en el paper Fully-Functional Suffix Trees and Optimal Text
Searching in BWT-runs Bounded Space, €l cual fue escrito por Gonzalo Navarro, Travis
Gagie y Nicola Prezza. El indice propuesto se compara experimentalmente contra el sr-
-index en términos de tiempo de consulta y espacio ocupado. Los resultados se presentan
mediante graficos y tablas comparativas que evidencian el trade-off entre ambos enfoques.
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Capitulo 1

Introduccion

1.1. Contexto y problematica

El estudio de la evolucion de las especies es uno de los objetivos principales de la bioin-
formatica, una disciplina que combina biologia e informatica para almacenar y analizar
grandes volimenes de datos bioldgicos como secuencias de ADN, aminoacidos y demas
moléculas bioldgicas. Un gen es un segmento de ADN, y un genoma es el conjunto de la
informacion genética de un organismo. Teniendo en cuenta la gran cantidad de especies
existentes y la gran cantidad de colecciones de genomas disponibles, resulta desafiante
responder preguntas como: ;Doénde aparece una secuencia particular dentro de un genoma?
;,Cuantas veces aparece una secuencia en un conjunto de genomas?

Un arbol filogenético es una estructura que permite representar las relaciones de paren-
tesco entre especies y que muestra los cambios en los genes con el paso del tiempo. Una
coleccion de genomas se organiza segin esta estructura y la problematica principal surge
a partir de esto: se busca una secuencia de ADN o un gen en esta coleccién, y se quiere
identificar todas sus ocurrencias, mapearlas a los genomas que las contienen y calcular el
ancestro comin mas bajo (Lowest Common Ancestor, LCA) de esos nodos, el cual es un
candidato a la especie donde se originé este gen. Este procedimiento —identificar el genoma
o los genomas de origen de una secuencia dada— es lo que se conoce como clasificacién
taxonomica, y la secuencia que se busca clasificar suele denominarse read. Lo dificil radica
en que las secuencias no suelen encontrarse exactamente debido a mutaciones, inserciones
o recombinaciones. Por lo tanto, la btisqueda se basa en encontrar las coincidencias exactas
maximales, que se conocen como Maximal Exact Matches (MEMs). Calcular MEMs
requiere estructuras de datos como el Suffix Array (SA) y el FM-index, entre otras que se
definirdn mas adelante.



Los genomas de la coleccion se concatenan en un tnico texto, siguiendo el orden de las hojas
del arbol filogenético de izquierda a derecha. Cuando un MEM tiene miltiples ocurrencias
en la coleccién, estas se distribuyen a lo largo de esta concatenacion, y sus posiciones en
el texto reflejan la posiciéon de los genomas correspondientes en el arbol. La ocurrencia
mas a la izquierda en el texto (el minimo del arreglo de sufijos en el intervalo del MEM)
corresponde al primer genoma en el orden del arbol donde aparece el MEM, y la ocurrencia
mas a la derecha (el maximo) corresponde al ultimo genoma. El ancestro comiin més bajo
(LCA) de estas dos hojas extremas necesariamente contiene a todas las hojas intermedias,
porque las hojas de cualquier subarbol forman un rango contiguo en el orden de izquierda
a derecha. Por lo tanto, no es necesario examinar todas las ocurrencias para determinar el
LCA: basta con encontrar la primera y la tltima. Formalmente, dado el intervalo [sp, ep]
del arreglo de sufijos que contiene las posiciones de todas las ocurrencias de un MEM, el
problema se reduce a calcular la posicién en el texto de la ocurrencia mas a la izquierda
min(SA[sp..ep]) y mds a la derecha max(SA[sp..ep]).

Estas dos consultas corresponden a lo que se conoce como Range Minimum Query
(RMQ) y Range Maximum Query (RMaxQ) sobre el arreglo de sufijos. Una RMQ sobre
un arreglo A[l..n] consiste en, dado un rango [i, j], encontrar el valor minimo de A en
ese rango: RMQ(¢,5) = min(Ali], A[i + 1], ..., A[j]). La RMaxQ es anéloga pero busca el
maximo.

El sr-index (subsampled r-index), presentado por Dustin Cobas, Travis Gagie y Gonzalo
Navarro [1], es un indice comprimido disefiado para colecciones de texto altamente repeti-
tivas. Su espacio es proporcional a r, el nimero de runs de la Transformada de Burrows-
Wheeler (BWT) —la BWT es una permutacién de los caracteres del texto que tiende a
agrupar caracteres iguales en bloques consecutivos, obtenida al ordenar lexicograficamente
todas las rotaciones del texto y tomar su dltima columna; una run es uno de esos bloques
maximales de caracteres iguales (se profundiza en la seccién 2.4)—, lo que lo hace muy
compacto cuando la coleccién tiene alta repetitividad. El sr-index soporta la operacién
de localizacién (locate): dado un intervalo [sp, ep] producido por el backward search —
el procedimiento que busca un patréon de derecha a izquierda sobre la BWT y calcula el
rango [sp, ep] del arreglo de sufijos donde ocurren sus apariciones—, puede recuperar las
posiciones SA[sp], SA[sp+1], .., SA[ep] en el texto. Sin embargo, para obtener el minimo
y el maximo, el sr-index debe enumerar todas las ep — sp + 1 posiciones una por una
(mediante aplicaciones sucesivas de la funcién @, que a partir de una posicién conocida
SA[p] permite obtener SA[p-1] o SA[p+1]) y luego recorrerlas linealmente para encontrar
los extremos. El costo de este procedimiento es O(s - occ), donde occ = ep — sp + 1 es
el nimero de ocurrencias y s es un parametro de submuestreo. Para MEMs con miles o
millones de ocurrencias, este costo lineal se vuelve un cuello de botella.



Una gramatica libre de contexto es un conjunto de reglas de reemplazo. Tiene dos tipos
de simbolos: los terminales (valores finales) y los no-terminales (nombres que representan
patrones). Cada regla indica los simbolos que reemplazan un no-terminal dado.

Partiendo de un simbolo inicial, se aplican las reglas hasta que no queden no-terminales,
v lo que queda es la cadena que la gramatica genera. La compresion por gramaticas es un
caso particular donde la gramdtica genera exactamente una cadena (la secuencia original).
Dado el siguiente ejemplo:

S — AB, A — hola, B — mundo

Partiendo de S, se reemplazan A y B: S — hola mundo

Esta restriccion —que cada no-terminal tenga exactamente una regla y que no haya
ciclos— garantiza que la gramatica genere una tnica cadena. Cada no-terminal captura un
patréon repetido de la secuencia: en vez de almacenar todas sus ocurrencias, se almacena
una sola regla que lo define, y se referencia por su nombre. El tamafio de la gramatica (la
suma de simbolos en los lados derechos de todas las reglas) es la medida de compresién,
y para secuencias altamente repetitivas puede ser draméticamente menor que la longitud
original.

El arreglo diferencial de sufijos (DSA) almacena las diferencias entre valores consecutivos
del arreglo de sufijos:

DSA[1] = SA[1]
DSA[p] = SA[p] — SA[p — 1] para todo p > 2

Los valores originales del SA se pueden reconstruir a partir del DSA mediante sumas
parciales: SA[p] = SA[q] + ¥ desde j=q+1 hasta p de DSAJj], para cualquier posicién
de referencia ¢ < p. Esta propiedad permite expresar las consultas de minimo y maximo
€omo:

min(SA[sp..ep]) = SA[sp — 1] + min de las sumas parciales de DSA[sp..ep]

max(SA[sp..ep]) = SA[sp — 1] + méx de las sumas parciales de DSA[sp..ep]



E1 DSA es 1til porque, para colecciones de texto altamente repetitivas, hereda la estructura
repetitiva de la BWT. Travis Gagie et al. [2] demostraron que si dos posiciones consecutivas
del arreglo de sufijos estan dentro de una misma run de la BWT (es decir, BWT[p—1]
= BWT|p]), entonces DSA[LF(p)] = DSA[p], donde LF(p) es el mapeo Last-to-First: la
funcion que, dada una posicién p en la BWT, entrega la posicion que ese mismo caracter
ocupa en la primera columna de la matriz de rotaciones ordenadas del texto; es decir, el
mismo valor del DSA aparece copiado en otra posiciéon. Como consecuencia, el DSA admite
un esquema de macros bidireccional de tamafnio O(r) —una representacién en que el arreglo
queda cubierto por bloques que son copias exactas de otros bloques, mas un conjunto
de solo O(r) bloques «primarios» no repetidos—, lo que implica que puede representarse
mediante una gramatica libre de contexto de tamano O(r log(%)), siendo n la longitud de
la concatenacion de genomas (se profundiza en la seccién 2.1). Para colecciones gendémicas
donde r es mucho menor que n, esto permite una compresién draméatica del DSA, y al
almacenar metadatos de sumas parciales (minimo y méximo) en cada no-terminal de la
gramatica, se pueden responder las consultas de RMQ y RMax(Q sobre el SA sin enumerar
las ocurrencias, en tiempo proporcional a la altura de la gramatica.

Se ha demostrado que la compresiéon por gramaticas es una herramienta muy efectiva
para representar secuencias diferenciales altamente repetitivas, como el arreglo diferencial
de LCP (Longest Common Prefix, que almacena, para cada par de sufijos consecutivos en
el orden lexicografico del arreglo de sufijos, cuantos caracteres comparten al inicio), permi-
tiendo responder consultas de rango y de prefijos a partir de metadatos almacenados en
cada no-terminal de la gramatica. Este enfoque sugiere que, si en lugar de comprimir LCP
se comprime directamente el DSA, y si a cada regla se le asocia la suma de su expansién
junto con el minimo y maximo de sumas parciales, es posible reconstruir implicitamente la
informacion relevante del SA y responder consultas de tipo RMQ sobre SA sin necesidad de
mantenerlo explicito. De esta forma, el costo de calcular min(SA[sp..ep]) y max(SA[sp..ep])
se traslada a operaciones sobre la gramaética, en tiempo proporcional a la altura de la
gramatica —tipicamente sublineal o logaritmico respecto al tamafio del texto—, mientras
que el espacio ocupado depende del tamano de la gramatica y no del nimero total de
sufijos. Esta combinacion de compresién y soporte de consultas de rango es precisamente
lo que hace atractivo el uso de gramaticas sobre el DSA como base para el indice propuesto
en esta memoria.

1.2. Baseline

El baseline con el cual se compara la propuesta es el sr-index, cuya implementacién —
hecha por Dustin Cobas— se puede encontrar en https://github.com/duscob/sr-index.
Este indice resuelve el mismo problema, pero enumerando todas las ocurrencias una por
una en vez de usar una gramatica comprimida.


https://github.com/duscob/sr-index

1.3. Implementaciones

1.

Comprimir el DSA con Repair, el algoritmo de compresién gramatical que reem-
plaza iterativamente los pares de simbolos méas frecuentes de una secuencia por un
nuevo no-terminal (se profundiza en la seccién 2.7): almacenar en cada no-terminal seis
campos: longitud [(X), suma total d(X), minimo de sumas parciales m,;, x), posicién
del minimo p,;, x), maximo de sumas parciales M, (x) y posicion del maximo p,,.(x)-
Responder min(SA([sp..ep]) y max(SA[sp..ep]) en tiempo O(h): siendo h la
altura de la gramaética, se desciende recursivamente combinando los metadatos, sin
necesidad de enumerar las ocurrencias.

Integrar esta estructura en el pipeline de clasificacién taxonémica: los interva-
los [sp, ep] producidos por el FM-index para cada MEM se consultan sobre la gramética
del DSA para obtener la primera y tultima posicién en el texto.



Capitulo 2

Conceptos Basicos

2.1. Arbol filogenético

Un arbol filogenético es un arbol con raiz donde las hojas representan genomas y los nodos
internos representan ancestros comunes hipotéticos. Las hojas tienen un orden de izquierda
a derecha el cual cumple la siguiente propiedad: si dos hojas h; y hy estan en el mismo
subarbol de un nodo interno v, entonces todas las hojas entre h; y hy en el orden de
izquierda a derecha también estan en el subarbol de v. Esta propiedad forma la base de lo
que se quiere lograr: si un patréon P aparece en los genomas de las hojas h; y hy, y el LCA
de hy y h, es v, entonces sabemos que P podria aparecer en cualquier genoma del subarbol
de v. Si se toma la primera posicién en el texto donde ocurre P (que cae en algiin genoma,
hoja i) y la tdltima posicién (hoja j, con i<j en orden de izquierda a derecha) , entonces el
LCA (hoja i,hoja j) es el nodo interno que representa el ancestro comin més antiguo donde
P apareci6é por primera vez, es decir, P no necesariamente esta presente en todas las hojas
de ese subarbol, pero si se puede afirmar que el LCA cubre todas las ocurrencias de P.
Cualquier subarbol més pequetio dejaria fuera al menos una ocurrencia de P, es por esto
que basta la primera y la ultima.

Dados hy, hg,..,h ; las hojas del drbol en orden (de aqui en adelante se simplemente “en
orden”, asumiendo que es de izquierda a derecha), con T'[1...n]= G; G,...G;, donde § es un
caracter separador, lexicograficamente menor que cualquier caracter del alfabeto definido
por los genomas del arbol.

2.2. Bitvector B

Se define el bitvector B[1..n] donde B[j] = 1 si y solo si T[j]=$. A partir de este arreglo se
puede definir la operacién B.rank(j), la cual cuenta el nimero de 1s en BJ[1..j]. Esto dice
a qué genoma pertenece la posicion j.

2.3. Arreglo de sufijos SA
El arreglo de sufijos SA[1..n] es una permutacion de {1,2,..,n} tal que T[SA[1]] < T[SA[2]]
< ..< T[SA[n]] en orden lexicogréfico. Es decir, SA[i] es la posiciéon de inicio del i-ésimo



sufijo en orden lexicografico. T'[j..] denota el sufijo de T' que empieza en la posicién j, o
sea, T[j],T[j + 1],..,T'[n]. En palabras simples, es un arreglo que ordena todos los sufijos
de la concatenacion en orden lexicografico.

2.4. Transformada de Burrows-Wheeler BWT
La transformada de Burrows-Wheeler BWT de T es una cadena BWT[1..n] definida como:

BWTJi] = T[SA[i] — 1] si SA[{] > 1
BWT[i] = T'[n] si SA[i] =1

BWTTi] es el cardcter que precede inmediatamente al i-ésimo sufijo en orden lexicografico.
La BWT es una permutacion de los caracteres de T y la transformacién es reversible, es
decir, se puede reconstruir 71" a partir de BW'T. Su propiedad clave es que tiende a agrupar
caracteres iguales en posiciones consecutivas, lo que facilita la compresién.

Una run de la BWT es una subsecuencia maximal de posiciones consecutivas BWTIi..j]
donde todos los caracteres son iguales. El nimero de runs de la BWT se denota por r. Es
una medida de la repetitividad del texto: textos altamente repetitivos tienen un valor de r
mucho menor que n (la longitud del texto). El niimero r juega un rol fundamental como se
demostré [2], las runs de la BWT inducen repeticiones en el arreglo diferencial de sufijos
(DSA), lo que permite comprimir el DSA con una gramética de tamafio proporcional a 7.

2.5. Run-Length FM-index

El FM-index es un indice comprimido que permite buscar patrones en T sin almacenar T
explicitamente, y se basa en la BWT. El Run-Length FM-index es una variante del FM-
-index, disenada para textos repetitivos. Usa el hecho de que la BWT de un texto repetitivo
tiene pocas runs: almacena la BWT de forma compacta representando cada run por su
caracter y su longitud.



2.6. Arreglo diferencial de sufijos DSA

El arreglo diferencial de sufijos se define de la siguiente manera:
DSA[1] = SA[1]
DSA[p] = SA[p] — SA[p — 1] para todo p > 2

Es decir, DSA almacena las diferencias entre valores consecutivos del arreglo de sufijos.

El arreglo de sufijos original se puede reconstruir a partir del DSA mediante sumas
parciales: para cualquier posiciéon de referencia g < p:

P
Propiedad 2.6.1: SA[p] = SA[g] + Z DSA[j]
J=q+1

Esta propiedad es bastante directa y se vera més adelante.

2.7. Compresiéon gramatical Repair

Repair es un algoritmo de compresién gramatical que transforma una secuencia de simbolos
en una gramatica libre de contexto que genera unicamente esa secuencia. Funciona itera-
tivamente: en cada paso identifica el par de simbolos adyacentes que aparece con mayor
frecuencia en la secuencia actual, crea un nuevo no-terminal que lo representa, reemplaza
todas las ocurrencias de ese par por el nuevo no-terminal, y repite hasta que no quede
ningin par con frecuencia mayor que uno. El resultado es un conjunto de reglas donde
cada regla tiene exactamente dos simbolos en el lado derecho (X — Y}Y,), més una
secuencia comprimida (la regla del simbolo inicial) que contiene los simbolos que no fueron
reemplazados.

En el contexto de este trabajo, Repair se aplica sobre el arreglo diferencial de sufijos
DSA. La repetitividad del DSA hace que muchos pares de valores adyacentes se repitan a
lo largo de la secuencia, lo que permite a Repair capturarlos jerarquicamente: primero los
pares méas frecuentes de valores originales, luego pares de no-terminales que representan
patrones cada vez mas largos. La graméatica resultante tiene un tamano dramaéaticamente
menor que la secuencia original para colecciones gendémicas repetitivas, y su estructura de
arbol binario (cada no-terminal tiene exactamente dos hijos) permite almacenar metadatos
agregados en cada nodo y responder consultas por descenso recursivo sin descomprimir.



2.8. RMQ, PSV y NSV

= RMQ (Range Minimum Query): Dado un arreglo A[l..n] y un rango [p,q],
RMQ(p,q) devuelve la posicién del valor minimo en A[p..q]. Es decir, RMQ(p,q) =
argmin{pgkgq}A[k]. Dado un preprocesamiento en O(n), se puede responder cualquier
consulta RMQ en O(1) usando estructuras sucintas.

= PSV (Previous Smaller Value): Dado un arreglo A[l..n] y una posicién p, PSV(p)
devuelve la mayor posicién ¢ < p tal que A[g] < Alp]. Es decir, busca hacia la izquierda
la posicion mas cercana donde el valor del arreglo es estrictamente menor que el valor
actual.

= NSV (Next Smaller Value): Dado un arreglo A[l..n| y una posicién p, NSV (p)
devuelve la menor posicién g > p tal que A[p] > Alq]. Es decir, busca hacia la derecha
la posicion mas cercana donde el valor del arreglo es estrictamente menor que el valor
actual.



Capitulo 3

Estado del arte

3.1. Fully-Functional Suffix Trees and Optimal Text Searching in
BWT-runs Bounded Space

Este paper (que a partir de ahora llamaremos Jacm19 [2] ) resuelve cémo indexar textos
altamente repetitivos en espacio proporcional a r, manteniendo las operaciones eficientes.
Antes de este paper, existia el Run-Length FM-index que podia contar ocurrencias de
un patréon en O(r) espacio, pero no podia localizar las posiciones de esas ocurrencias
eficientemente sin agregar O(%) espacio extra para muestreo del arreglo de sufijos. Es decir,
o usabas poco espacio pero localizabas lento, o localizabas rapido pero el espacio ya no
dependia solo de r. El paper presenta el r-index junto con los siguientes resultados, cada
uno usando mas espacio a cambio de mas funcionalidad:

1. Locate en O(r) de espacio: Muestran cémo localizar las occ ocurrencias en tiempo
O(nloglogn) usando solo O(r) palabras. La clave estd en la funcién ¢: si se conoce
SA[p], se puede obtener SA[p-1] y SA[p+1] en O(loglogn), usando solo O(r) datos
almacenados en las fronteras de las runs de la BWT. Entonces, durante el backward
search siempre se mantiene al menos un valor de SA[p] conocido dentro del rango actual,
y se recorre desde ahi para encontrar los demas.

2. Count 6ptimo en O (rloglogn) de espacio: Subiendo el espacio, se logra contar en
tiempo 6ptimo O(m) y localizar en tiempo 6ptimo O(m + occ).

3. Acceso al SA en O(r log(%)) de espacio: Se muestra como acceder a cualquier
celda SA[p] en tiempo O(log(%)) usando O(r log(%)) de espacio. Aqui es donde aparece
el DSA y la demostracion de que las runs de la BWT inducen repeticiones en él. Se
construye un Block Tree sobre el DSA que explota estas repeticiones.

4. Arbol de sufijos comprimido completo en O('r log(%)) de espacio: Usando
el mismo espacio O(rlog(%)), se implementa un arbol de sufijos que contiene todas
las operaciones necesarias de navegacion en tiempo O(log(%)). Para esto, se requiere
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soportar RMQ, PSV y NSV sobre el LCP, y se hace construyendo una gramaética sobre
el DLCP con metadatos en cada no-terminal.

El paper presenta algunos puntos que son parte esencial de la propuesta de esta memoria:

1. Repetitividad del DSA: El paper demuestra que si BWT[p-1] = BWT|p] (misma
run), entonces DSA[LF(p)] = DSA|p|. Esto significa que el DSA hereda la estructura
repetitiva de la BWT. Cualquier bloque del DSA dentro de una run tiene una copia
en otro lugar, y hay solo O(r) “puntos de frontera” necesarios para cubrir todas las
copias. Esta es la justificacién tedrica de que comprimir el DSA con Repair produciria
una gramatica pequefia. Sin este resultado, no se tendria garantia de que la gramatica
del DSA fuera compacta.

2. Gramatica sobre un arreglo diferencial con metadatos (seccién 6.3): Para
soportar RMQ sobre el LCP, el paper construye una gramatica sobre el DLCP y
almacena en cada no-terminal X los valores I(X), d(X), m(X), p(X): longitud, suma
total, minimo de sumas parciales y posiciéon del minimo. Luego muestra cémo descender
por la graméatica para responder RMQ en O(log(%)). Esto es exactamente lo que se
hace en esta memoria, pero aplicado al DSA y extendiendo los metadatos.

3. Algoritmo de descenso recursivo: El paper describe que para una consulta
RMQ(p,q) sobre el LCP, se descompone el rango en 3 partes: izquierda, simbolos
centrales complejos y derecha. Se resuelve la parte central en O(1) con una estructura
RMQ sucinta sobre una estructura auxiliar M, y se resuelven las partes laterales
descendiendo recursivamente por la gramatica.

4. Estructuras auxiliares: Los arreglos L (longitudes acumuladas), A (diferencias acu-
muladas), M (minimos por simbolo) y la estructura RMQ sucinta sobre M.
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3.2. Taxonomic classification with maximal exact matches in
KATKA kernels and minimizers digests

Este trabajo (que llamaremos Sea24 [3]) , aborda cémo clasificar un read de ADN (deter-
minar de qué organismo proviene) usando una coleccién de genomas organizados en un
arbol filogenético. Aqui es donde se propone usar MEMs en vez de k-mers (estructura
que funciona pero no en todos los casos, por ejemplo, bases de datos de distinto tamaiio,
arboles desbalanceados). Lo més valioso de este paper en el contexto de esta memoria es
lo siguiente:

Pipeline MEM para clasificacion taxonémica
1. Concatenar los genomas en el orden de las hojas del arbol filogenético, separados por $
2. Construir un FM-index aumentado sobre la concatenacién (con soporte para access,
rank y select sobre la BWT; range-minimum y range-maximum sobre el SA; RMQ, PSV
y NSV sobre el LCP; y rank sobre un bitvector B de separadores)

3. Para cada MEM de un read, encontrar su intervalo [sp,ep]

4. Obtener min(SA[sp..ep]) y max(SA[sp..ep]) para encontrar la primera y tltima posicién
en el texto

5. Usar B.rank para determinar en qué genomas estan esas posiciones

6. Calcular el LCA de esos genomas en el arbol filogenético

7. Clasificar el read basandose en el MEM mas largo.

Es decir, Sea24 define exactamente el problema a resolver: dado un intervalo [sp, ep]
del SA (producido por el backward search para un MEM), calcular min(SA[sp..ep]) y
max(SA[sp..ep]) para determinar el primer y ultimo genoma. Se deja claro también que
lo tinico que se necesita del arreglo de sufijos son dos valores por MEM: el minimo y el

maximo. No se necesitan todas las ocurrencias, no se necesita el SA completo, no se necesita
navegar el arbol de sufijos. Solo min y max.
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3.3. Fast and small subsampled r-indexes

Este paper (Talg25 [1]) presenta el baseline con el que se compararia el indice propuesto
en esta memoria. La version original del r-index requeria estructuras adicionales para la
recuperacion eficiente de posiciones en el arreglo de sufijos, asi como mecanismos complejos
para extender los valores muestreados a posiciones vecinas. Ademas, aunque su espacio
tedrico era O(r), las implementaciones reales arrastraban constantes y sobrecargas que
reducian su competitividad practica frente a indices no repetitivos como el FM-index
altamente optimizado. El sr-index es una variante practica del r-index que introduce
mejoras concretas tanto en espacio como en tiempo. El objetivo principal del sr-index
es optimizar el disefio del muestreo del arreglo de sufijos (SA-sampling), reduciendo la
distancia entre muestras y simplificando la navegacién necesaria para recuperar SA[i], todo
ello manteniendo un espacio proporcional a r. El sr-index también introduce mejoras en
la representacion de las estructuras de bisqueda de predecesor utilizadas para soportar la
variante run-aware del backward search. El disefio liviano de estas estructuras, junto con
el muestreo adicional, genera un indice que, en la practica, es mas pequeiio que el r-index
original y considerablemente mas rapido en la operacion de localizacién. Los experimentos
presentados en el paper muestran que el sr-index mantiene la compactividad del r-index
pero supera significativamente su desempefio en términos de tiempo de construccién,
busqueda y recuperaciéon de posiciones.

Al igual que el r-index, el sr-index puede recuperar el intervalo SA[sp..ep] donde se
encuentran las ocurrencias de un patrén, pero no permite obtener directamente valores
como min(SA[sp..ep]) o max(SA[sp..ep]), esenciales para la deteccién de maximal exact
matches (MEMSs) y el calculo de ancestros comunes mas bajos (LCA) en colecciones filoge-
néticas. Incluso con el submuestreo, sigue siendo necesario extender los valores muestreados
del SA a posiciones vecinas mediante iteraciones repetidas de ¢, lo que introduce un costo
adicional y carece de soporte nativo para RMQ sobre SA.

El sr-index representa asi una evolucién importante del r-index, orientada a su uso
practico en entornos donde se requiere un equilibrio entre compresion extrema y eficiencia
operacional. Sin embargo, tanto el r-index como su variante sr-index siguen basandose
exclusivamente en la repeticion observada en la BWT y en técnicas de muestreo, sin
explotar otras formas de estructura repetitiva mas adecuadas para soportar consultas de
rango sobre el arreglo de sufijos.
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Capitulo 4

Compresion del arreglo diferencial de
sufijos

Dada la definicion de arreglo diferencial de sufijos, se puede hacer la siguiente deduccion:
SA[p] = SA[p — 1] + DSA[p]

Aplicando una sumatoria a ambos lados de la igualdad para q < p:

p
> SA[j] —SA[j—1] = Z DSA[j

Jj=q+1 Jj=q+1

El lado izquierdo corresponde a una sumatoria telescopica, por lo tanto:

SA[p] = SA[q] + Z DSA[j

Jj=q+1

Esta igualdad corresponde a la propiedad 2.6.1 mostrada en el capitulo 2. Ahora, dado
un rango [sp..ep], queremos calcular min(SA[sp|,SA[sp+1],..,SA[ep]). Definimos la suma
parcial k-ésima como:

sp+k—1
Definicién 4.1:  PS(k) = Z DSAJj] paral <k <ep—sp+1

Jj=sp
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Por lo tanto:
SA[sp+ k — 1] = SA[sp — 1] + PS(k)

Teniendo en cuenta que SA[sp-1] es una constante (no depende de k), el valor de k que
minimiza SA[sp+k-1] es el mismo que minimiza PS(k):

min(SA[sp..ep]) = SA[sp— 1]+ min  PS(k)

1<k<ep—sp+1

max(SA[sp..ep]) = SA[sp— 1]+ max  PS(k)

1<k<ep—sp+1

Para calcular el minimo/méximo de las sumas parciales, no se necesita descomprimir el
DSA: Usaremos metadatos en la gramatica libre de contexto del arreglo, para asi obtener
lo que se requiere.

La justificacién y la idea de hacer esto nace del trabajo realizado por Travis Gagie,
Gonzalo Navarro y Nicola Prezza el 2019 llamado “Fully-Functional Suffix Trees and
Optimal Text Searching in BWT-runs Bounded Space”. Por un lado, se muestra la repetiti-
vidad del DSA gracias a los lemas 5.2 y 5.3. El DSA puede representarse con una gramaética
de tamaio O(r log(%)), y esto es la justificacion tedrica de que comprimir el DSA con una
gramatica tiene sentido. Sin esta propiedad, no habria garantia de que la graméatica fuera
pequena. Gracias a esta, confirmamos que para textos repetitivos (r < n), la gramética
serd mucho menor que el DSA original. Por otro lado, la idea de almacenar metadatos en
no-terminales de una gramatica también se obtiene de este trabajo. Jacm19 [2] construye
una gramatica libre de contexto sobre una estructura de datos llamada DLCP, y almacena
en cada no-terminal X los valores I(X), d(X), m(X), p(X). Luego muestra cémo resolver
RMQ, PSV, y NSV sobre el LCP descendiendo por la gramatica en tiempo O(log(%)).
Esto se usara pero aplicado en el DSA para responder RangeMin y RangeMax sobre el SA.
Es decir, se usaran metadatos y también el mismo tipo de algoritmo de descenso recursivo
por la gramatica, pero las diferencias son: Se usa DSA, RangeMin y RangeMax sobre SA
(para encontrar primera y ultima ocurrencia de MEMs) y también se requiere tanto minimo
como maximo. También se adaptara el algoritmo de descenso presentado en la seccion 6.3,
que es un procedimiento para responder RMQ(p,q) sobre el LCP usando la gramatica del
DLCP. Los pasos son esencialmente los mismos:

1. Localizar qué simbolos de la secuencia inicial de la gramatica cubren el rango [sp..ep].

2. Descomponer en parte izquierda (parcial), parte central(simbolos completos), parte
derecha (parcial)
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3. Resolver la parte central en O(1) con una estructura RMQ sucinta sobre un arreglo
auxiliar M.

4. Resolver las partes laterales descendiendo recursivamente por la graméatica, usando los
metadatos.

5. Combinar los tres resultados.

4.1. Definicion de los metadatos

Teniendo en mente que el objetivo primordial es tener min(SA[ep..sp]) y max(SAlep...sp)),
y que se demostré previamente que esto se reduce a encontrar el minimo y méaximo de las
sumas parciales del DSA en el rango [sp..ep|, ahora cada no-terminal X de la gramética
expande a un bloque contiguo del DSA que diremos DSA[p..q], gracias a la idea propuesta
en Jacm19, podemos definir metadatos dentro de ese bloque, precalculando minimo y maxi
mo de sumas parciales, combinando asi la informacién de dos bloques adyacentes pudiendo
responder sobre cualquier rango descendiendo por la gramatica.

Sea X un no-terminal (o terminal) de la gramética, y sea D=DSA[p..q] la secuencia de
valores a la que X expande, se define:

Metadata 4.1.1. (1(X)-Longitud)
l(z) =D =q—-p+1

Corresponde a cuantos valores del DSA abarca la expansién de X. Sirve para saber
donde termina la expansién y donde empieza la del siguiente simbolo. Cuando se
desciende por la gramatica buscando una posicién especifica, se necesita saber si
esa posicidon cae en el hijo izquierdo o derecho de una regla X — Y,Y,, y para eso
comparamos la posicién con 1(Y;)

Metadata 4.1.2. (d(X)-Suma total)
d(z) =D[1] + D[2] + ... + D[I(X)] = DSA[p] + DSA[p + 1] + ... + DSA]q]

Corresponde a la suma de todos los valores del DSA en la expansion de X.

Como DSA[j]=SA[j]-SA[j-1], por la suma telescépica, esto implica:

d(X) = SAlg] — SA[p —1]
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Es decir d(X) es la diferencia entre el tltimo y el primer valor del arreglo de sufijos cubierto
por X. Esto sirve para cuando estamos procesando la gramaéatica y queremos saltar la
expansion de X, por lo que solo basta sumar d(X) al acumulador.

Metadata 4.1.3. (m,;,, — Minimo de sumas parciales)

min

X)= min PS(k)
1<k<I(X)

Recordando que SA[p+k-1] = SA[p-1] + PS(k), entonces m,;, se puede escribir como:

X) = | nin SA[j] — SA[p —1]

Myin (

Esto quiere decir que my,;, x) es el valor minimo del SA dentro de la expansion de X,
relativo al valor de SA justo antes de la expansién. Cuando se hace el descenso recursivo
y se sabe que el acumulador actual es f, el minimo absoluto del SA dentro de este bloque
es f+m,;, x)- Esto permite comparar con minimos de otros bloques sin descender més.

Metadata 4.1.4. (p,,;, — Posicién del minimo)
Prin (X) = argmin1gkgl(X)PS(k)

Es la posicion relativa, dentro de la expansion de X contando desde 1, donde se alcanza
el minimo de las sumas parciales. Si hay empate se elige la posicién mas a la izquierda.
Si Mypin(x) se alcanza en PS(k*), entonces la posicion absoluta en el arreglo de sufijos
donde SA es minimo dentro de la expansién de X es p+k*—1 (donde p es la posicién
del DSA donde empieza la expansion de X) sirve para reportar donde estd el minimo,
no solo su valor.

Metadata 4.1.5. (m,,, — Méximo de sumas parciales)

max

X) = max PS(k)

max( 1<k<I(X)

m

Anélogo a m corresponde a valor maximo del SA dentro de la expansién de X,

min >’

relativo al valor de SA justo antes.

17



Metadata 4.1.6. (p,,,, — Posicién del méaximo)

Pmax (X) = argmaxlgkgl(X)PS(k)

Posiciéon relativa donde se alcanza el maximo. En caso de empate se elige la posicion

mas a la izquierda

Por lo tanto, cada no-terminal almacena 6 valores enteros.

4.2. Calculo de los metadatos

Para terminales, el célculo es trivial: dado v=DSA[p] para alguna posicién p, las sumas
parciales de una secuencia de un solo elemento corresponden a PS(1)=v. Los metadatos
entonces son:

= ](v) =1

= d(v) =w

" mmin(v) =v
" pmin(v) =1

" Mpyax(v) =V
" pmax(v) =1

Para el caso de no-terminales, se tiene una regla X — Y,Y,, se requiere calcular los
metadatos de X a partir de los metadatos de Y] e Y,. Primero se calculan los metadatos de
los terminales, luego los de los no-terminales que solo tienen terminales como hijos, luego
de los no-terminales cuyos hijos ya tienen metadatos, y asi sucesivamente.

Sea X — YY,. La expansion de X es la concatenaciéon de la expansiéon de Y] seguida de

la expansion de Y,. Sea D;=la expansion de Y; de longitud {(Y]) y sea D,=la expansion
de Y, de longitud [(Y;). La expansiéon de X es:

D= D1D2 = Dl [1]7 D1[2]’ ceey Dl [Z(Yi)L DQ[]']a D2[2]a ) D2[1(Y2)]
Longitud: Directo, la concatenacion tiene la longitud de ambas partes sumadas:
I(X) =1(Y;) + 1(Ys)

Suma total: También directo, la suma de todos los valores es la suma de la primera parte
mas la suma de la segunda parte:

d(X) = d(Y,) +d(Ys)
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Minimo de sumas parciales: Aqui no es tan directo, pero se puede apreciar que las
sumas parciales se dividen en dos grupos:

n(X) = in PS(k
Mo (X) = | min  PS(k)
sp+k—1
PS(k) = Z DSA[j], para 1<k<ep—sp+1
Jj=sp

Tomando sp=1 y ep=1(X), entonces la sumatoria queda:
k
PS(k) = > DSA[j], para 1<k <I(X)
j=1
La longitud ya se calculé previamente, por lo tanto la sumatoria se puede separar:
1(Y7) 1Y)
PS(k) = > DSA[j]+ > DSAJj]
j=1 j=1

Por las definiciones hechas, el minimo del primer grupo es m,;,y,. Para el segundo grupo,

corresponde a las tltimas [(Y,) sumas parciales. Dado que k > I(Y]):

min(

PS(I(Y}) +J) = d(Y1) + PSy, (j), para 1 <j <I(Y;)

Donde PSy, (7) denota las sumas parciales de la expansiéon de Y,. Esto se cumple porque la
suma parcial en la posicién [(Y;) + j incluye toda la expansion de Y] (cuya suma es d(Y;))
mas las primeras j posiciones de la expansién de Y, (cuya suma parcial es PSy (j)). El

Y,). El minimo global es el menor de

minimo de este grupo por lo tanto es d(Y;) + m, (

los dos:

X) = min(”"min(ﬂ)? d(Yi) + mmln(}/Q))

Mpyin (

Posicién del minimo: Si m;,(Y;) <d(Y;)+m

en el grupo 1, y su posicién relativa dentro de X es la misma que dentro de Y;:

min(Y5), entonces el minimo global esta

Prin (X) = Prin (V1)

En caso contrario, entonces el minimo global esta en el segundo grupo, y su posicion relativa
dentro de X es la posicién de Y, mas la longitud de Y;:
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pmin(X) = l(Yi) +pm1n(Yé)
En caso de igualdad, se elige la posicién mas a la izquierda que esta en el primer grupo.
Maximo de sumas parciales: El razonamiento es totalmente simétrico al minimo:

Moo (X) = max(my, (Y1), d(Y1) + My, (¥3))

max

Posicién del maximo: Si m,, (Y]) > d(Y;) +m

primer grupo, y su posicion relativa en X es la misma que dentro de Y;:

Y,), el maximo global estd en el

max ( max (

Prnax(X) = Prmax (Y1)

En caso contrario (anélogo al minimo):

Pnax (X) = U(Y1) + Prax(¥2)

4.3. Complejidad del calculo de los metadatos

Para cada regla X — Y,Y;, el célculo de los 6 campos de metadatos toma O(1) en tiempo
dado que solo son comparaciones y sumas. Si la graméatica tiene g reglas, el tiempo total
es O(g). En cuanto espacio, si la gramética tiene g no-terminales, el espacio total de los
metadatos es O(g). Los terminales también tienen metadatos, pero es trivial y se pueden
calcular en el camino, asi que no requieren almacenamiento adicional. Recordar que g<
ny g > logn siempre en gramaticas , por lo que si no hay un par repetido, Repair no
encuentra ninguin par adyacente con frecuencia mayor a 1, y entonces no crea ningin no-
-terminal, lo que significa que g=n, y por lo tanto la complejidad O(g) se sigue cumpliendo
de igual forma.

4.4. Estructuras auxiliares

Lo siguiente es una adaptacion de lo que se hace en Jacm19 en la seccién 6.3 para el DLCP.
La gramética del DLCP tiene una regla inicial:

S — X, X,...

Se construyen arreglos auxiliares sobre esta secuencia para poder localizar rapidamente en
que simbolo X, cae una posiciéon dada, y para resolver la parte central de una consulta
RMQ en O(1). Especificamente, en Jacm19 se define:

= L[z]: longituds acumuladas (para localizar posiciones)

Alz]: diferencias acumuladas (para convertir entre valores relativos y absolutos)
= M][z]: minimos por simbolo (para resolver parte central de RMQ)
RMQ,,: Estructura RMQ sucinta sobre M (para consultas O(1))
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Estas mismas ideas se aplican al DSA en vez del DLCP, y se duplican para manejar tanto
minimos como maximos.

La regla del simbolo inicial de la gramatica Repair es de la forma:
S — 8;8983...

Esta secuencia se denotard por DSA,. Cada simbolo s, es un terminal o un no-terminal y
expande a un bloque contiguo del DSA. Cuando llega una consulta RangeMin(SA[ep..sp]),
lo primero que se necesita saber es en qué simbolos de DSA, caen las posiciones sp y
ep. Y para la parte central de la consulta (los simbolos completos entre sp y ep), se
necesita encontrar rapidamente cual tiene el menor / mayor valor del SA. Las estructuras
auxiliares resuelven estos problemas. Las siguientes definiciones son sacadas directamente
desde Jacm19, adaptadas para el arreglo DSA:

Estructura 4.4.1. (Longitudes acumuladas L[x]) Dado K=|DSA,]:

L[0] = 0

Ljz] = L[z — 1] + I(s,), para 0 <z < K

L[z] es la posicion del DSA hasta donde llega la expansién de s,. La expansion de s,
cubre las posiciones DSA[L[x-1]41..L[x]]. Para encontrar en qué simbolo s, cae la posicién
DSA|[p], hacemos una bisqueda binaria sobre L para encontrar el x tal que L[z — 1] < p <
L[z], lo cual toma O(log(|DSA,|)).

Estructura 4.4.2. (Diferencias acumuladas A[x]) Dado K=|DSA,|:
Al0]=0

Alz] = Alx — 1] +d(s,), para 0 <z < K

Recordando que d(s,) es la suma de los valores del DSA en la expansion de s,, como el

x)

DSA son diferencias del SA, la suma acumulada da las diferencias del SA entre posiciones
mas lejanas:

Alz) = d(s;) + d(sy) + ... + d(s,) = DSA[1] + DSA[2] + ... + DSA[L[z]] = SA[L[x]] — SA[0]
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Si se define SA[0]=0, entonces A[x]=SA[L[x]]. Esto sirve cuando se requiera saber
SA[L[x-1]](el valor del SA justo al final de la expansién del simbolo x-1, que es el punto de
referencia para el simbolo x). Més precisamente, en el algoritmo de consulta que se vera
mas adelante, A[z — 1] es el valor base f a partir del cual los valores relativos m;, v m, ..
del simbolo s, se convierten en valores absolutos del SA, es decir:

= El minimo absoluto del SA dentro de la expansién de s, es: A[x-1]+m; (s,)

= El maximo absoluto del SA dentro de la expansién de s, es: A[x-1]+m0 s )

Estructura 4.4.3. (M,,,) Dado K=|DSA,|:

m

M

min

[z] = Alz — 1] + m;, (s, ), para 1 <z < K

En Jacm19 se define un solo arreglo M para los minimos, en este caso se necesitan dos,
uno para los minimos y otro para los maximos. M, es el valor minimo absoluto del SA
dentro de la expansiéon de s,,.

Estructura 4.4.4. (M,

max

) Dado K=|DSA,|:

M, [LL‘] = A[.’E - 1] + mmax(sx)7 para I1<z< K

max

M, . es el valor méximo absoluto del SA dentro de la expansién de s,

Estas estructuras son necesarias pues queremos comparar minimos y maximos entre
distintos valores del DSA,. Cada simbolo tiene un punto de referencia distinto (A[z — 1)),
y los metadatos m,;, y m,, son relativos a ese punto de referencia. Para poder comparar

es necesario convertir a valores absolutos.

max

Estructura 4.4.5. (R M Q,,; ) Dado un rango [x..y], devuelve en O(1) la posicién

min

z € [x..y] tal que M,,,r,; es minimo.

Estructura 4.4.6. (R M Q,, ) Dado un rango [x..y], devuelve en O(1) la posicién

z € [x..y] tal que M,,,..,; es méaximo.

ax|z

En Jacm19 [2], la estructura realizada por Fischer y Heun resuelve RMQ en O(1) usando
solo O(r) bits, sin almacenar el arreglo M explicitamente. Aqui se toma esta idea pero
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almacenando M, v M, .. (que son solo O(|DSA,|)). Estas estructuras sirven para cuando
la consulta RangeMin(SA[sp..ep]) tiene una parte central que abarca los simbolos DSA,
[x+1..y-1], se necesita encontrar cual de estos simbolos tiene el menor M, . El espacio
total de las estructuras auxiliares es O(|DSA4,|), que es proporcional al niimero de simbolos
en la secuencia comprimida. Como |DSA,| < g (el tamano de la gramatica) < n, y para

textos repetitivos g < n.

4.5. Algoritmo de consulta

El algoritmo siguiente es una adaptacién del procedimiento de RMQ sobre la graméatica
del DLCP descrito en Jacm19. Jacm19 describe como resolver RMQ(p,q) sobre el LCP
descomponiendo el rango en tres partes, y descendiendo por la gramaética para las partes
parciales. Se hard exactamente lo mismo pero sobre el DSA para obtener RangeMin y
RangeMax sobre el SA. La estructura general es:

1. Descomponer el rango [sp,ep| en 3 partes respecto a la secuencia DSA,.
2. Resolver la parte central en O(1) con RMQ,, vy RMQ,, .

3. Resolver las partes laterales descendiendo por la gramatica.

4. Combinar los 3 resultados.

El input del algoritmo es un intervalo [sp..ep] del SA, donde 1<sp<ep<n. Ese intervalo
viene de backward search de la BWT: cuando se busca un MEM en el FM-index, se obtiene
el rango de posiciones del SA donde aparecen las ocurrencias de ese MEM. El output
serfa finalmente min(SA|[sp]|,SA[sp+1],..,SAlep]) y max(SA[sp],SA[sp+1],..,SA[ep]) junto

con sus posiciones. Con estos dos valores y el bitvector B, se obtiene:

first-genome = B.rank(min(SA[sp], SA[sp + 1], ..., SA[ep]))
last-genome = B.rank(max(SA[sp], SA[sp + 1], ..., SA[ep]))

Luego, LCA(first-genome,last-genome) entrega la clasificacion.
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Algoritmo de consulta
= Paso 1: Localizar los simbolos extremos
Hacemos dos bisquedas binarias sobre el arreglo L para encontrar:

» x: el indice del simbolo de DS A, que contiene la posicién sp. Es decir, el x tal que
L[z — 1] < sp < Liz].

o y: el indice del simbolo de DS A, que contiene la posicién ep. Es decir, el y tal que
Lly —1] <ep < L[y].

= Paso 2: Descomponer en 3 partes
1. Parte derecha del simbolo s,: DSA[sp...L[x]]
2. Parte central: DSA[L[x]+1..L[y-1]]
3. Parte izquierda del simbolo s,: DSA[L[y-1]+1...ep]

Casos especiales

e x=y: Las posiciones sp y ep caen dentro del mismo simbolo. No hay parte central,
y las partes 1 y 3 se fusionan en una sola consulta parcial dentro de s,

¢ x+1=y: No hay simbolos completos entre s, y s,. La parte 2 esta vacia. Solo hay
partes 1 y 3

o sp = L[z — 1] + 1: sp empieza justo al inicio de s, entonces la parte 1 cubre toda la
expansion de s, y no se necesita descender, se puede usar M ;, y M, .. directamente.

e ep = L[y|: ep llega justo al final de s,, entonces la parte 3 cubre toda la expansion
de s, y se puede usar M, y M.,

= Paso 3: Resolver la parte central
Dado un no-terminal X con expansién D=DSA[p..q] de longitud /(X), y un subrango
[a..b] con 1<a<b<I(X), se debe encontrar minimo y méximo de las sumas parciales

de Dija..b]

Caso base(X es terminal): Si X es un terminal con valor v, entonces [(X) =1
y por lo tanto, a=b=1: min=v, max=wv, posicién=1.

Caso recursivo: X — Y,Y,: Hay 3 subcasos donde caen a y b con respecto a [(Y;):

e Subcaso A (b <I(Y;)): Todo el rango esta dentro de Y;. Descendemos recursiva-
mente en Y; con el mismo rango [a..b]
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= Subcaso B (a > I(Y;)): Todo el rango estd dentro de Y,. Descendemos recursiva-
mente en Y, con rango [a-1(Y;),b-1(Y})]
= Subcaso C (a <I(Y;) < b): Este es el caso mds interesante, se requiere:
1. El min/max de sumas parciales de Y;[a..1(Y])] (cola derecha de Y;)
2. El min/max de sumas parciales de Y;[1..b — [(Y;)] (cola izquierda de Y;)
3. Combinar ambos resultados

Para el punto 1, se desciende recursivamente en Y; con rango [a,l(Y;)]. Para el punto
2, se desciende recursivamente en Y, con rango [1,b-1(Y;)] con acumulador fo=f+(suma
de Dla..1(Y])]).

Esa suma es el resultado del descenso en Y], especificamente, es d de la sub-consulta
en Y] (la suma total de las sumas parciales en Y;[a..[(Y])]). Cuando se desciende en Y,
ademas de obtener el min y max, también se obtiene la suma total del sub-rango, que es

el valor de la ltima suma parcial.

Formalizando:
(mLin, IAX, SUML,, POSyy posmaXL> = descenso(Y}, a,l(Y;), f)

Donde sumj, es la suma DSA[p+a-1] +..+DSA[p+1(Y; )-1], que equivale a la suma parcial
final del sub-rango en Y], luego:

fo = f +sump
(m}%n, IMAX, SUM g, POS (i), pos(maX)R> = descenso(Y,, 1,0 — I(Y7), f5)
Combinando: result,;, = min(min;, ming)
result,, = max (max, max)
L R

La suma del subrango Y;[a..1(Y; )] se puede calcular durante el descenso. Cuando se llega a
un nodo completo que esta dentro del rango, su suma es d(X). Cuando se parte un nodo,
se acumulan las sumas de las partes que se cubren completamente. Si el subrango cubre
toda la cola derecha de Y; desde la posicién a hasta I(Y]), la suma es: sum; = d(Y]) —
PS%{l, donde PS%,:l es la suma parcial de Y; hasta la posicién a-1. En la practica, se va
acumulando las sumas de los nodos que se saltan, y al final, sum; se obtiene como d(Y;)
menos esa acumulacion.
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4.6. Ejemplo completo

A continuacion se presentard un ejemplo de cémo funciona este indice aplicado al DSA:

Dado el siguiente texto: T=ATGCASATGCGS$SCTGCAS

Se tienen los siguientes genomas:

= Genoma 0: A TGCA
= Genoma 1: AT GCG
= Genoma 2: CTGCA

4.6.1. Arreglo de sufijos SA

Teniendo en cuenta que ordenados
dada la

<A<C<G<T,

tabla

Tabla 1, el

[18,6,12,17,5,1,7,16,4,10,13,11,15,3,9,14,2.8].

de forma lexicografica
arreglo de

Sufijos del texto T
i [ SAJi] Sufijo Grupo
1 18 $ $
2 6 $ATGCGSCTGCAS $
3 12 $CTGCAS $
4 17 AS$ A
5 5 ASATGCGSCTGCAS A
6 1 ATGCASATGCGS.. A
7 7 ATGCGSCTGCA$ A
8 16 CAS$ C
9 4 CASATGCGS.. C
10 10 CGSCTGCAS$ C
11 13 CTGCAS$ C
12 11 G$CTGCAS G
13 15 GCAS$ G
14 GCASATGCGS.. G
15 GCGS$CTGCAS$ G
16| 14 TGCAS$ T
17 TGCASATGCGS... T
18 TGCGSCTGCAS T

Tabla 1: Sufijos del texto T'
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4.6.2. Arreglo diferencial de sufijos

Arreglo diferencial de sufijos DSA
p | SA[p] | SA[p-1] DSA[p]
1 18 - 18

2 6 18 —12
3 12 6 6

4 17 12 5)

5 5 17 —12
6 5 —4

7 7 1 6

8 16 7 9

9 4 16 —12
10 10 4 6

11 13 10 3

12 11 13 —2
131 15 11 4

14 15 —12
15 6

16| 14 9 5

17 2 14 —12
18 8 2 6

Tabla 2: Arreglo diferencial de sufijos DSA

Dado el SA, se calcula el DSA. De acuerdo a Tabla 2 se tiene que DSA= [18, —12, 6, 5,
—12, —4,6,9, —12, 6, 3, —2, 4, —12, 6, 5, —12, 6]. Se pueden apreciar los siguientes pares
repetidos:

= [—12,6] aparece cuatro veces

= [6,5] aparece dos veces
= [5,-12] aparece dos veces

4.6.3. Compresion Repair

= Jteracién 1: El par més frecuente es [—12,6] con frecuencia 4:
A—(—-12) 6
Reemplazando las 4 ocurrencias:
DSA, =[18,A,5,—12,—4,6,9,A,3,—2,4, A,5, A]
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= Iteracién 2: El par més frecuente es [A,5] con frecuencia 2:

B—+A 5
Reemplazando:

DSA, =[18,B,—12,—4,6,9,A,3,—2,4, B, A]
= Jteracién 3: Repair termina dado que no hay par con frecuencia mayor a 1.
La gramatica final entonces:
A—(-12) 6
B—-A 5

S — [18,B,—12,—4,6,9, A,3,—2,4, B, A]

4.6.4. Metadatos

= Para cualquier terminal v: [ =1, d = v, m;, =V, Ppin = 1, Mpax = V) Pryax = 1-
= No-terminal A: A —»(-12) 6: [(A)=1+1=2
d(A)=—12+6=—6

Sumas parciales= PS(1)= —12, PS(2)= —12 +6 = —6

Mipin(4) = min(—12, —6) = —12
Prin(4) = 1

Mipax(4) = Max(—12,—6) = —6
Prax(a) = 1+1=
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= No-terminal B: B—- A 5

d(B) = —6+5=—1

Sumas parciales= PS(1)= —12, PS(2)= —6, PS(3) = —6 + 5= —1

Myin(B) = —12

Prin(B) = 1

Mpax(p) = Max(—6,—1) = —1
Prax(B) = 3

Tabla de metadatos

Regla 1 d Mpin | Pmin | Mmax | Pmax
Al (-12)6 |2|—6| —12 1 —6 2
B| A5 |3|-1] —12 1 —1 3

Tabla 3: Tabla de metadatos

4.6.5. Estructuras auxiliares
La secuencia DSA, tiene 12 simbolos: s;=18, s,=B, s3=-12, s,=-4, s5=6, 54=9, s,=A,
88:37 89:—2, 81024, 511:]3, 312:A.

1. Arreglo L:
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Arreglo L
x | s, |U(s,) | L[x]
01 - - 0
1] 18 1 1
2| B 3 4
3 |1—-12] 1 bt
4 | —4 1 6
5 1 7
6 9 1 8
7T A 2 10
8| 3 1 11
91 —2 1 12
10| 4 1 13
11| B 3 16
121 A 2 18

Tabla 4: Tabla de calculo de arreglo L

2. Arreglo A

Arreglo A
x | d(s,) | A[X]
0 - 0
1 18 18
21 —1 17
3| —12 5
4| —4
5 6 7
6 9 16
7| —6 10
8 3 13
91 —2 11
10 4 15
11 —1 14
12| —6 8

Tabla 5: Tabla de calculo de arreglo A
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Arreglos M, ., v M, .«
x | 52 1A — 11| My | Mo | Magia 7] | Mol
1| 18 0 18 18 18 18
2| B 18 —12 | —1 6 17
3 |—12 17 —12 | —12 5 5
4| —4 5 —4 | —4 1 1
5| 6 6 6 7 7
61 9 7 9 9 16 16
T A 16 —12 | —6 4 10
81 3 10 3 3 13 13
91 -2 13 -2 | -2 11 11
10| 4 11 4 4 15 15
11| B 15 —12 | —1 14
12 A 14 —12 | —6 8

Tabla 6: Tabla de calculo de arreglos M, ;. v M, ..

4.6.6. Read y MEMs

Sea el read ATGCG, que es exactamente el genoma 1, el FM-index encuentra dos MEMs:

= MEM 1: El read completo se encuentra en el intervalo [sp=7,ep=7]. Solo una ocurrencia
SA[7]=7. min=max=7

= MEM 2: TGC. Intervalo= [sp=16,ep=18]. Esto arroja tres ocurrencias. SA[16]=14,
SA[17]=2, SA[18]=8. Se requiere min y max. Es decir, RangeMin(SA[16..18]) y Ran-
geMax(SA[16..18])

4.6.7. Consulta RangeMin(SA[16..18]) y RangeMax(SA[16..18])

Paso 1: Localizar los simbolos extremos
sp=16:L[10] =13 < 16 < L[11] = 16 — = = 11(S;; = B cubre DSA[14..16])
ep=18:L[11] =16 < 18 < L[12] = 18 — y = 12(S;, = A cubre DSA[17..18])
Paso 2: Descomponer en partes
= Parte (i): DSA[16..16] -Cola derecha de s;;=B (parcial: solo la tltima posicién de B)

= Parte (ii): vacia - No hay simbolos completos entre x=11 e y=12

= Parte (iii): DSA[17..18] - s15, = A completo (ep=18=L[12])
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Paso 3: Resolver parte (iii) Como A es un simbolo completo, se usa M, v M, ..

directamente:
Iﬁlin = M,,;,[12] = 2, posicién : L[11] + p,;,(A) =16 +1 =17
max = M,,.[12] = 8, posicién : L[11] + p, .. (4) = 18

Esto quiere decir que A cubre SA[17..18]=[2,8]. min=2 en SA[17] y max=8 en SA[18§]
es consistente.

Paso 4: Resolver la parte (i)-Descenso en B: B cubre DSA[14..16], pero solo
se necesita DSA[16..16]: la posicién 3 de B.

offset local : a = 3,b = 3(una sola posicién)
valor base : f = A[10] =15 (porque SA[L[10]] = SA[13] = 15)

Se desciende en B — A 5, donde [(A) = 2y I(5) = 1. El offset cumple con a=3 > [(A) =
2, asi que la posiciéon 3 estd completamente en el hijo derecho. Este es el sub-caso B
(en el procedimiento general expuesto en el algoritmo): todo el rango estd en Y,. Antes
de entrar en Y;, se debe saltar ¥; = A. Actualizando el acumulador:

f - f+d(A)=15+(—6)=9

Esto es asi pues d(A) = —6 significa que SA avanza —6 a lo largo de la expansién de
A. SA[L[10]] era el punto de referencia. Después de pasar por los 2 valores de A, el
nuevo punto de referencia es SA[L[10]+2]=SA[15]=15+(-6)=9, lo cual es consistente.
Estando en el terminal 5:

min = f+5=9+5 = 14, posicién : L[10] +3 =13+ 3 = 16

izq

max = f+5 =945 = 14, posicién : 16
izq

Lo cual es consistente: SA[16]=14
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Paso 5: Combinar

Arreglos M, ;, vy M, ..
Parte Min | Pos min | Max | Pos Max
Descenso en B | 14 16 14 16
A completa 2 17 8 18

Tabla 7: Tabla resumen descenso en gramaéatica
result,;, = min(14,2) = 2, en posicién 17
result,, . = max(14,8) = 14, en posicién 16

Verificando, se cumple justamente que: SA[16..18]=[14,2,8]. min=2 en SA[17] y max=14
en SA[16]

4.7. Integracion con el pipeline

Lo que se ha hecho hasta ahora ha sido construir una forma eficiente de resolver el
paso central del pipeline: dado un intervalo [sp..ep] del arreglo de sufijos, encontrar
min(SA[sp..ep]) y max(SA[sp..ep]) sin enumerar todas las ocurrencias. A continuacién se
presentard cémo unir todo desde un read del ADN hasta una clasificacién taxondmica.
Dado un arbol filogenético T' con genomas G; a Gp:

Fase de construccién

1. Construir el arreglo de sufijos SA[1..n] de T

2. Calcular el DSA

3. Comprimir el DSA con Repair: graméatica g con reglas X — Y} Y, y secuencia DSA,

4. Calcular metadatos para cada no-terminal X: I(X), d(X), Myin(x)> Prin(x)s Mmax(X)s
Pryax(x)

5. Construir estructuras auxiliares L, A, M, , M, .. y estructuras RM(Q sucintas sobre

Mmin ’ Mmax

6. Construir bitvector BJ[1..n]
LCA

8. Construir el indice con ropebwt3 para encontrar MEMs

~
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Fase de consulta
Dado un read R:

1. Encontrar MEMs de R respecto a la coleccién usando ropebwt3. Resultado: lista de
MEMs, cada uno con intervalo [sp,, ep;]

2. Para cada M EM, con intervalo [sp,,ep;]:
= first,,, = RangeMin(SA[sp;..ep;]) usando el algoritmo de descenso por la gramética

del DSA

= last,,, = RangeMax(SA[sp,..ep;]) usando el mismo algoritmo con metadatos de
mAaximo

® firstyenome, = B-rank, (firstpos‘>

" lastyenome, = B-rank (last,.

= ]ca, = LCA (hoja[firstgenomei],hoja[lastgenomei])
3. Clasificar el read basandose en el MEM mas largo
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Capitulo 5

Experimentaciéon

5.1. Setup experimental
Los experimentos fueron ejecutados en el servidor Knuth del departamento de Ciencias de
la Computacion de la Universidad de Chile, el cual tiene las siguientes especificaciones:

CPU: Procesador Intel Xeon de 8 cores, corriendo a 2.4 GHz, apoyado por 10 MB de
memoria caché.

RAM: 125 GB

= Disco: 2 TB

= Sistema Operativo: Linux

El cédigo se puede encontrar en https://github.com/gitonina/DSA-Grammar . El
lenguaje ocupado fue C++, y la tnica libreria externa usada fue SDSL para la estructura
RMQ sucinta. Los datasets fueron descargados de la pagina Pizza&Chili Corpus, con
excepcion del dataset llamado synth, que aparece en la Tabla 8 y fue construido con un
archivo makeData.

Datasets

Dataset |n (MB)| o r n/r
synth 100 5) 908.820 110,03

influenza 154,8 16 | 3.022.822 51,21
ecoli 112,69 | 16 | 15.044.487 | 7,49

einstein 467,62 | 139 | 288.909 |1.610,36
worldleaders | 46,96 89 | 569.732 82,26

Tabla &: Caracteristicas de los datasets utilizados
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. Synth: Es un dataset generado con un archivo makeData.c: son 1000 genomas sintéticos
de alrededor de 100.000 pb cada uno. Aplica mutaciones controladas para crear las 1000
variantes, por esto su repetitividad es intermedia y predecible.

. Escherichia coli (ecoli): Colecciones de multiples genomas completos de la bacteria
E. coli, concatenados. Aunque son genomas de la misma especie, cada cepa acumula
mutaciones puntuales propias, por esto, es el dataset con r mas alto de todos (menos
compresible por BWT).

. Influenza: Coleccién de genomas completos del virus de la influenza, concatenados. Al
ser un virus de ARN con tasa de mutacién muy alta, también divergen bastante entre
si punto a punto, aunque un poco menos que ecoli.

. Einstein: Corresponde a todas las versiones/revisiones sucesivas del articulo de Wiki-
pedia en inglés sobre Albert Einstein, concatenadas una tras otra (historial de ediciones).
Es el dataset mas repetitivo de todos.

. World Leaders (worldleaders): Coleccién de todos los archivos pdf de los lideres
mundiales de la CIA desde 2003 a 2009. Son cientos de biografias breves con estructura
repetitiva, aunque menos que Einstein porque el contenido entre si varia.

5.2. Metodologia

1. Tiempo: Se midié en microsegundos (us) por consulta RMQ (min y max juntos).

= Baseline (sr-index): se mide solo Locate() - que enumera todas las ocurrencias
del intervalo [sp,ep] y posteriormente se calcula min/max. El Count() previo (que
obtiene el intervalo) no se cronometra.

= DSA-Index: Se mide range,;, (sp,ep) y range,,.(sp,ep) juntos (el descenso sobre
la gramatica aumentada con metadatos, sin enumerar ocurrencias).

= El niimero reportado por dataset es el promedio de todas las consultas de ese
dataset.

2. Patromes:

= Para los datasets de synth, influenza y ecoli, fueron 1000 patrones iniciales, 100
pb cada uno, extraidos aleatoriamente del texto (random.seed(42)). Las consultas
efectivas fueron 2890/1000/1000 MEMs respectivamente. El intervalo [sp,ep] se
generé a partir de ropebwt3d mem -140, el cual busca MEMs del patrén contra
toda la coleccion. Un patron puede generar 0, 1 o varios MEMs. Para los datasets
einstein y worldleaders, los patrones iniciales consistieron en 1000 substrings de 100
caracteres, con posiciones aleatorias sobre el texto linealizado (sin \n). No se usé
ropebwt3 para generar el intervalo, se usé Count() del sr-index sobre el substring
completo para obtener el [sp,ep] real. Todos los patrones/MEMs se comparten
entre baseline y DSA-Index, mismos intervalos y mismo hardware.

36



3. Espacio: La unidad de medida principal es bps (bits per symbol). Es la métrica
estandar para comparar indices de distinto tamafio de texto en la misma escala.
La unidad secundaria es MB absolutos, es 1til para dimensionar el costo real en
memoria. Se mide y se comparan DSA-Index y sr-index, variando en este dltimo su
pardametro para el trade-off espacio-tiempo s (s =8 y s = 16). Este parametro es la
tasa de muestreo del arreglo de sufijos del sr-index: cada cuantas posiciones se guarda
un valor explicito de SA:

= s = 8: un valor explicito cada 8 posiciones, lo que quiere decir que hay mas muestras
guardadas, y méas espacio, pero Locate() es mas rapido.

= s =16: la mitad de muestras, por lo que ocupa menos espacio pero Locate() es
mas lento.

Observaciones importantes:

1. Antes de hacer el calculo de tiempos y espacio, se procuré que sr-index y dsa index
dieran exactamente los mismos resultados, es decir, min(SA|[sp..ep]) y max(SA[sp..ep))
para todos los datasets bajo el mismo intervalor

2. Para los datasets einstein y worldleaders, los archivos originales contienen saltos de linea
que el sr-index indexa como caracteres. Para garantizar que los patrones sean substrings
validos, se crearonvesiones linealizadas, eliminando todos los \n antes de construir el
indice y extraer los patrones.
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5.

3. Resultados

5.3.1. Trade-off espacio-tiempo global

tiempo por consulta (us)
1 mas rapido

tiempo por consulta (us)

Grafico 1 (1/2 — ADN) — Tradeoff espacio-tiempo: sr-index vs Grammar-DSA

® sr-index s=8 | sr-index s=16 € Grammar-DSA
synth (100 MB) influenza (155 MB) ecoli (113 MB)
‘0
102 ® me
10°
L 4
| * L |
10° 10° 10! 10!
espacio (bps) espacio (bps) espacio (bps)
« mas compacto « mas compacto « mas compacto
Figura 1: Trade-off espacio-tiempo: synth, influenza y ecoli
Grafico 1 (2/2 — texto) — Tradeoff espacio-tiempo: sr-index vs Grammar-DSA
® sr-index s=8 sr-index s=16 € Grammar-DSA
einstein (465 MB) worldleaders (47 MB)
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5.3.2. Tiempo vs nimero de ocurrencias

tiempo de consulta (ps)

Grafico 2 — Tiempo vs numero de ocurrencias (todos los datasets)
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5.3.3. Desglose de espacio

Desglose de espacio por componente — sr-index (s=8) vs Grammar-DSA (sdsl, int32) [escala lineal]
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Figura 4: Desglose de espacio por dataset

worldleaders

(sr-index | Grammar-DSA)

Dataset | Tamano | Queries | Baseline (ps) | DSA index (ps) | Speedup
synth 100 MB 2890 89.5 1.62 55.2%
influenza 148 MB 1000 207.7 3.92 53.0x
ecoli 108 MB 1000 89.9 2.31 38.9%
einstein 446 MB 999 521.3 2.19 238.0%
worldleaders | 45 MB 1000 403.0 2.73 147.6 X
Tabla 9: Tiempo promedio por query
Dataset n DSA bps | Sr-index s=8 bps | Sr-index s=16 bps
synth 100,000,000 4.40 0.43 0.37
influenza | 154,808,555 10.01 1.18 1.05
ecoli 112,689,515 47.31 3.88 2.97
einstein 465,246,913 0.26 0.04 0.03
worldleaders | 46,865,141 5.66 0.69 0.59

Tabla 10: Espacio DSA index y sr-index
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Dataset Gramatica | Arrays top-level | RMQ sucinta| Total
synth 32.1 MB 22.5 MB 0.6 MB 55.1 MB
influenza 145.5 MB 47.1 MB 1.2 MB 193.8 MB
ecoli 230.2 MB 425.6 MB 10.6 MB 666.5 MB
einstein 9.7 MB 5.8 MB 0.1 MB 15.7 MB
worldleaders 20.6 MB 12.3 MB 0.3 MB 33.2 MB

Tabla 11: Desglose del espacio del DSA index

5.4. Intepretaciones

5.4.1. Tiempo

1.

El grammar index es 39-261 x mas rapido que sr-index con s=8, y se mantiene en un
ran angosto de 1.6-3.9 us sin importar el tamafio del dataset ni el nimero de ocurrencias

por query

El speedup crece con la repetitividad del intervalo, no con el tamano del dataset:
ecoli (6.9 ocurrencias/query en promedio) tiene el speedup mas bajo (39.7x ) porque
el baseline apenas tiene trabajo que hacer — el costo fijo del grammar domina la
comparacién. einstein (2,659 ocurrencias/query en promedio, maximo 37,582) tiene el
speedup maés alto (260.7x ) porque el baseline enumera miles de ocurrencias con Locate()
mientras el grammar responde en tiempo constante.

Esto confirma el comportamiento esperado: tiempo_grammar ~ O(log n) independiente
de k (ocurrencias), tiempo_ sr-index ~ O(k - s) lineal en k. El grammar index gana més
cuanto mas repetitivo es el intervalo consultado.

5.4.2. Espacio

1.

El sr-index sigue siendo, por un margen amplio, la estructura mas compacta: usa espacio
O(r) (runs del BWT). El dsa index usa espacio proporcional al tamafio de la gramatica
RePair, que solo captura repetitividad estructural (substrings exactos largos) — por eso
en ecoli (cepas genéticamente diversas, poca repeticion exacta) el dsa index ocupa 47.3
bps contra apenas 3.9 bps del sr-index s=8 (12.2x).

Aumentar el sampling de s=8 a s=16 en el sr-index reduce su espacio un 11-24%
adicional, lo que agranda la brecha con el dsa index a 8.1-16.0x (vs 6.9-12.2x contra
s=8).

5.4.3. Tradeoff espacio-tiempo

El dsa index cambia espacio por tiempo de forma consistente en los 5 datasets: paga

entre 6.9%x y 16.0x més espacio que el sr-index (segin dataset y sampling) para eliminar

por completo la dependencia del tiempo de query con el nimero de ocurrencias, logrando

speedups de 39.7x—260.7x. Ese tradeoff es mas favorable al grammar cuanto mas repetitivo
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es el patron de acceso (einstein, worldleaders) y menos favorable cuando las queries tienen
pocas ocurrencias (ecoli), donde ni el tiempo ni el espacio lo favorecen tanto.
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Capitulo 6

Uso de inteligencia artificial

El desarrollo de esta memoria tuvo uso de IA generativa. La asistencia con TA fue
precisamente eso: asistencia para arreglar problemas de sintaxis con Typst (lenguaje de
marcado que se us6 para la confeccién de este informe), equivalencias entre Typst y LaTeX
(en un principio este informe fue hecho con LaTeX, pero se decidi6 moverse a Typst por
conveniencia y por problemas con el compilador de LaTeX), entendimiento de conceptos
complejos en papers de la bibliografia, arreglo de bugs en C++, bosquejos y borradores
de codigos para estructuras, y finalmente ayuda para gramaética, ortografia y coherencia
en la redaccion de este informe. Las sugerencias de parte de la IA no fueron aceptadas
inmediatamente, sino que pasaron por un proceso de testing y comprobaciéon de que
realmente servian y contribuian para esta memoria.

6.1. Modelos usados

= Claude Opus 4.6: Fue usado para entender conceptos complejos de los papers de
la bibliografia. En un principio no se tenian los conocimientos en el ambito de la
bioinformatica, y este modelo agilizé el aprendizaje de estos. En particular, ayudé a
profundizar las secciones 5.2 y 6.3 de Jacm19, en donde se explica la gramatica del DSA
y la forma de calcular RMQs en una gramatica similar a Repair, respectivamente. Los
demas conceptos fueron revisados a la par con los papers de parte mia. Se usé también
para hacer estructuras iniciales de la gramatica y como combinarlo con los archivos
existentes previos y necesarios (FM-index, sr-index, Repair y archivos para construir
SA). Por tltimo, se usé para entender codigo ajeno, esto porque daba una interpretacion
distinta a la mia y que podia ayudar a entender el modus operandi de la persona que
programo cierto codigo.
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= Claude Sonnet 4.5: Este modelo fue usado para arreglar bugs que tuve con el compi-
lador de LaTeX. También, para traspasar lo que tenia en LaTeX, moverlo a Typst.
Problemas de ortografia, redaccion, gramatica y coherencia también fueron vistos con
este modelo, todo con su respectiva supervision. Es aqui donde mas se usd, dado que
ayudo6 mucho a tener personalizaciéon con Typst. Un ejemplo de esto son los recuadros de
definiciones, estructuras, algoritmo de consulta, entre otros que hay en este informe. La
motivaciéon de usarlo fue para que fuera todo mas legible y se viera mucho mejor en mi
opinién, y esta herramienta agilizaba esta tarea puesto que no manejo Typst al 100%.

La motivacién de usar estas herramientas viene mas que nada de acelerar los procesos
mencionados anteriormente. Bajo ningiin concepto fueron aceptadas las sugerencias de
manera inmediata, sino mas bien, se siguié el siguiente flujo:

1. Entender los conceptos béasicos, con ayuda y asistencia de IA. Hacer ejemplos para
practicar y revisar las respuestas de la IA junto con la lectura.

2. Habiendo entendido los conceptos, ya se tenia una idea mucho maéas clara de lo que se
tenia que hacer, dado que justamente en Jacm19 se plasma muy claramente la idea.

3. Se instalaron las cosas necesarias para el baseline (ropebwt3 y sr-index), junto con
archivos adjuntos dados por mi profesor guia que eran los siguientes: constructor de arre-
glos de sufijos (kkp.zip) y constructor de dataset sintético para pruebas (makeData.c,
mtwister.c y mtwister.h).

4. Se usé TA para entender los repositorios y para entender la forma de instalar todo sin
tener conflictos.

5. A partir de acé, el uso de la TA fue para construir bosquejos y borradores para codigos
como para el DSA y la estructura de la gramatica.
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6.2. Ejemplos de prompts
El flujo de uso de la TA siempre fue primero revisar detenidamente la informacién que tenia
(papers), y a partir de aqui, decirle como me gustaria que lo hiciera, que siempre me dé
ejemplos y también que demuestre que lo que hizo esté correcto (mediante tests). Ejemplos
de esto se destacan a continuacién:

= En base al paper Sea24, estoy leyendo el ejemplo de la figura 2 del paper, se busca el
read ACATA, aqui es donde no me queda claro el procedimiento. Primero quiero que
me expliques todos los sufijos que hay en el texto y como los obtienes paso a paso,
detallando los conceptos que necesiten ser explicados (sobre todo los que no han sido
definidos). Una vez hecho esto, ordénalos lexicograficamente y explicame por qué uno
va primero que otro. Verifica que tus resultados sean idénticos a los del paper y valida
tu procedimiento y razonamiento.

= En base a este texto, quiero que verifiques ortografia, gramatica, coherencia y puntua-
cion. Es muy importante tener también en cuenta el contexto, que a pesar de que no lo
conozcas, considera siempre palabras fuera de lugar, y si este es el caso, recomiéndame
siempre mejores palabras para usar. En este texto en particular no es necesario ser
técnico, pero si formal.

= Teniendo en cuenta la idea de crear metadatos para cada nodo de la gramatica, quiero que
me hagas un bosquejo de la estructura inicial de los metadatos, llamémosla NodeMeta,
y a partir de esta, crea las funciones basicas, o sea, anadir regla, obtener metadatos, etc.
Valida que tu recomendacion sea 1util y que sirva mediante tests.

= Dada la siguiente imagen (aqui adjunté una imagen de cémo me gustaria que se viera
el formato de la definicion de estructuras, ejemplos y algoritmos de este informe. Esto
fue puramente estético, como se puede apreciar en el capitulo 4), quiero que me des un
codigo en Typst para que yo pueda usarlo y agregar mis cambios. No dejar de lado que
el fondo debe ser blanco y los bordes negros.

= QQuiero escribir cddigo en Typst, por ejemplo, cédigo C++ y que tenga formato parecido
a Markdown. Quiero que me des una estructura para que se me genere un recuadro con
bordes y que dentro de este pueda escribir este c6digo. Te doy un ejemplo: (aqui adjunté
un ejemplo de C++ y alrededor un recuadro, donde los tipos, funciones y la sintaxis
estaban explicitos mediante colores).

= En base a este repositorio, quiero que me expliques a grandes rasgos cémo funciona el
sr-index, como se compila y ejecuta para asi poder comparar resultados.
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El dltimo prompt fue uno de los que mas se repitid, puesto que muchas herramientas no
pude compilarlas bien, por lo que tuve que pedir ayuda incluso hasta enviando un correo
en su momento a Dustin Cobas para que me explicara cémo usar su software de manera
correcta. Los prompts que no funcionaron bien fueron aquellos donde no di contexto de
nada y solo di una instruccién directa, por ejemplo, «dame los tests para verificar que
esto esta bieny». En particular, cuando quise cambiarme de LaTeX a Typst, le pedi muchas
veces: «a partir de este extracto hecho en LaTeX, escribeme lo mismo pero en Typsty,
esto practicamente siempre me salia mal, y tuve que cambiarlo manualmente revisando la
documentacion de Typst. Cuando noté este patron, fue cuando decidi cambiar mis prompts
para esto y pedirle explicitamente que siempre revisara la documentacién (hubo veces en
las que me dio cddigo obsoleto).
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Capitulo 7

Conclusion

En este apartado se revisa el cumplimiento de los objetivos planteados al iniciar este
trabajo. También, se hace una reflexion general y las posibles mejoras futuras que se le
pueden aplicar.

7.1. Objetivos

7.1.1. Objetivo general

El objetivo general fue disefiar, implementar y evaluar un indice comprimido basado en
gramaticas sobre el arreglo diferencial de sufijos , capaz de responder consultas fundamen-
tales de tipo RM(Q de manera eficiente en colecciones gendémicas altamente repetitivas,
con el fin de mejorar la deteccién de ocurrencias relevantes de secuencias y apoyar la
identificacion del nodo ancestral de aparicion de genes en arboles filogenético. Este objetivo
se cumplio, dado que este indice responde eficientemente en tiempos mucho menores que
su comparaciéon que es el sr-index a costo de aumentar el espacio entre 7 y 16 veces
dependiendo de la repetitividad del dataset.

7.1.2. Objetivos especificos

OE1 (Revisar el estado del arte en indices comprimidos para colecciones repetitivas): Antes
de empezar con el trabajo propiamente tal, se revisé todo el material disponible para de
esta manera entender mejor lo que se requeria.

OFE2 (Definir formalmente la estructura de datos propuesta sobre el DSA): Se defini6
los metadatos necesarios para el DSA .

OES3 (Implementar un prototipo funcional del indice DSA-gramdtica): Se implementd la

estructura del DSA, su compresién (gracias a una implementacién para enteros balanceados
del profesor Gonzalo) y las operaciones de consulta requeridas.
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OFE4 (Integrar el indice en el pipeline de deteccion de MEMs): En efecto, teniendo
instalado el baseline, el dsa index se integra al pipeline calculando min(SA[sp..ep]) y
max(SA[sp..ep]).

OE$5 (Evaluar experimentalmente el rendimiento del indice): Lo primero que se hizo fue
comparar los resultados con el sr-index, en el sentido de correctitud. Habiendo pasado esta
primera fase, se procedié a evaluar tiempo y espacio, y se llegd a las conclusiones de la
seccién de experimentacion.

OFE6 (Analizar los resultados): Se evalub en qué grado se mejora la eficiencia espacio/
tiempo respecto al sr-index

7.2. Reflexion

El trabajo de esta memoria fue muy desafiante y de ensayo y error. En un principio se
empezO por hacer funcionar el baseline, con el cual, tuve muchos problemas con que me
funcionara, no por un problema del baseline en si, sino que un tema mio de no poder
entender como hacerlo. Gracias a la ayuda de Dustin, pude entender de mejor manera
como hacer funcionar el sr-index, y de aqui en adelante, la verdad todo resulté mucho mas
sencillo no asi sin complicaciones.

Habiendo terminado la primera versién de la implementacion, gracias al feedback del
profesor pude identicar mejoras para el espacio del indice: usar simplemente la implemen-
tacion de la libreria de sdsl para la estructura RMQ sucinta, y cambiar los tipos de para
los metadatos de 64 bits a 32 bits. Este cambio significé una mejora increible con respecto
a como estaba en un principio.

7.3. Trabajo futuro

El profesor Gonzalo sugirid, para poder optimizar el espacio, lo siguiente: guardar los nodos
de la gramética en un array nodes|[] en orden DFS, haciendo que el hijo izquierdo de nodesi]
siempre esté en nodes[i+1], lo que significaria almacenar solo el hijo derecho. El problema
con esto es que la implementacién actual de para la compresion Repair (la que se usa
en esta memoria) usa un DAG y no un arbol, haciendo que en realidad no se gane nada
guardando los nodos en el array. Hay una forma de guardarlos en la mitad de espacio, y
este podria ser una direccion para el trabajo futuro.
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Anexo A

Gramatica

struct NodeMeta {
int32 t 1; // expansion length
int32 t d; // sum of all values (= last prefix sum)
int32 t m_min; // minimum prefix sum over positions 1..1
int32 t p min; // position of minimum (1-indexed, leftmost on tie)
int32 t m_max; // maximum prefix sum over positions 1..1
int32 t p_max; // position of maximum (1l-indexed, leftmost on tie)

I

NodeMeta terminal meta(int32 t v);

NodeMeta combine(const NodeMeta& yl, const NodeMeta& y2);
struct Rule {

int left, right;
NodeMeta meta;

b

class Grammar {

public:
std::vector<int32 t> terminals;
std::vector<Rule> rules;

int add terminal(int32 t v);

int add rule(int left, int right);
NodeMeta get meta(int sym) const;
void expand(int sym, std::vector<int64 t>& out) const;

};
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Anexo B

RMQ y algoritmo

static int64 t descend min(const Grammar& g, int sym, int64 t f, int64 t a,
inted t b) {
const NodeMeta m = g.get meta(sym);

if (a=1&% b == m.1l) return f + m.m _min;
const Rule& rule = g.rules[sym];
const NodeMeta ml = g.get meta(rule.left);

int64 t 11 =ml.1;
if (b <= 11) return descend min(g, rule.left, f, a, b);
if (a > 11) return descend min(g, rule.right, f + ml.d, a - 11, b - 11);

int64 t rl = descend min(g, rule.left, f, a, 11);
int64 t r2 descend min(g, rule.right, f + ml.d, 1, b - 11);
return std::min(rl, r2);

}

class RangeQuery {
public:
RangeQuery(const Grammar& g, const std::vector<int>& top level);

int64 t range min(int64 t sp, int64 t ep) const;
int64 t range max(int64 t sp, int64 t ep) const;

int64 t total length() const { return L.empty() ? 0 : L.back(); }

size t size in bytes() const {
// rmg_succinct sct almacena un bit vector de 2K bits
size t rmg bits = rmg min.sct bp.size() + rmg_max.sct bp.size();
return symbols.size() * sizeof(int)
+ L.size() * sizeof(int64 t)
A.size() * sizeof(int64 t)
M min.size() * sizeof(int64 t)
M max.size() * sizeof(int64 t)

+
+
+
+ (rmq_bits + 7) / 8;
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RangeQuery: :RangeQuery(const Grammar& g ref, const std::vector<int>&
top_level)

: g(&g_ref), symbols(top level) {

int K = (int)top level.size();

L.resize(K + 1, 0);

A.resize(K + 1, 0);

M min.resize(K);

M max.resize(K);

for (int 1 = 0; i < K; i++) {

NodeMeta m = g->get meta(top levell[il);

L[i + 1] = L[i] + m.;
Ali + 1] = A[i] + m.d;
M min[i] = A[i] + m.m_min;
M max[i] = A[i] + m.m_max;

}
constexpr uint64 t SIGN = (uint64 t)1 << 63;

sdsl::int vector<64> iv(K);

for (int i = 0; i < K; i++) iv[i] = (uint64 t)M min[i] ~ SIGN;
rmg min = sdsl::rmg succinct sct<true>(&iv);

for (int 1 = 0; 1 < K; i++) iv[i] = (uint64 t)M max[i] ~ SIGN;
rmg_max = sdsl::rmg succinct sct<false>(&iv);
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Anexo C

DSA

void build dsa(const std::string& text path, const std::string& dsa path) {

FILE* tf = fopen(text path.c str(), "rb");
if (!'tf) throw std::runtime error("build dsa: cannot open " + text path);

fseek(tf, 0, SEEK END);

long n = ftell(tf);

fseek(tf, 0, SEEK SET);

if (n <= 0) { fclose(tf); throw std::runtime error("build dsa: empty file
text path); }

unsigned char* text = new unsigned char[n];
if ((long)fread(text, 1, n, tf) !=n) {
fclose(tf); delete[] text;
throw std::runtime error("build dsa: read error on " + text path);
}
fclose(tf);

int* sa = new int[n];
if (divsufsort(text, sa, (int)n) !=0) {
delete[] text; delete[] sa;
throw std::runtime error("build dsa: divsufsort failed");

}
delete[] text;

unsigned* dsa = new unsigned[n];
dsa[0] = 2u * (unsigned)sal0];
for (int 1 = 1; i < (int)n; i++) {
int d = sa[i] - sal[i - 1];
dsa[i] = (d >= 0) ? (unsigned)(2 * d) : (unsigned)(-2 * d - 1);
}

delete[] sa;

FILE* of = fopen(dsa path.c str(), "wb");
if (lof) {

delete[] dsa;

throw std::runtime error("build dsa: cannot create " + dsa path);
}

if ((long)fwrite(dsa, sizeof(unsigned), n, of) !=n) {
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fclose(of); delete[] dsa;

throw std::runtime error("build dsa: write error on " + dsa path);
}
fclose(of);
delete[] dsa;
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