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Raw alignments and variant calls for the 90 candidate events
For each locus, the following are given: locus coordinate in GRCh37; inferred template-switch process (format
similar to Fig. 1e-f) ; sequencing reads for HuRef (Li and Durbin , 2011) and for NA12878 (The 1000 Genomes
Project Consortium, 2015); variation data from 1KG (The 1000 Genomes Project Consortium, 2015); and local
annotation from Ensembl (Flicek et al., 2013).

Template-switch process:

chr1:8583720-8583736

Lastz alignment:
GRCh37 TTTTCCCAGACAGGATAATATAGAAGAAATACATACCACAC------TcAtTa----GAGTTACTTTATTGGATTTGAAACATAGACAAATTCGACT
HuRef TTTTCCCAGACAGGATAATATAGAAGAAATACATACCACACAAGAAGTAACTCTAATGAGTTACTTTATTGGATTTGAAACATAGACAAATTCGACT

Switch process:
F1: L TTTTCCCAGACAGGATAATATAGAAGAAATACATACCAC 1
F3: 4 TATTGGATTTGAAACATAGACAAATTCGACT R
RF: TTTTCCCAGACAGGATAATATAGAAGAAATACATACCACACAAGAAGTAACTCTAATGAGTTACTTTATTGGATTTGAAACATAGACAAATTCGACT
RR: AAAAGGGTCTGTCCTATTATATCTTCTTTATGTATGGTGTGTTCTTCATTGAGATTACTCAATGAAATAACCTAAACTTTGTATCTGTTTAAGCTGA
F2: 3 TTCATTGAGATTACTCA 2

Sequencing data:

HuRef

8506261 8506271 8506281 8506291 8506301 8506311 8506321 8506331 8506341 8506351
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NA12878
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Variation data:

1kG:
1 8583723 rs58440383 C A NA12878=1|0 AF=0.650559 AFR_AF=0.6952 AMR_AF=0.6066 EAS_AF=0.8343 EUR_AF=0.5825 SAS_AF=0.502
1 8583727 rs57460125 A AAT NA12878=1|0 AF=0.651158 AFR_AF=0.6997 AMR_AF=0.6066 EAS_AF=0.8304 EUR_AF=0.5855 SAS_AF=0.5

Ensembl:
1 8583722 rs386628272 TCATTA AAGAAGTAACTCTAAT intron_variant

########################################################################################################################

Template-switch process:

chr1:58225718-58225744

Lastz alignment:
GRCh37 AGGGAATAGAAGAGGAACGGAAGGAAGCGATTCTCCACAAAtgaagTTTGTGGAGAACTGAAGCTCTCCATGGaGTGTTGAATGAT
HuRef AGGGAATAGAAGAGGAACGGAAGGAAGCGATTCTCCACAAACTTCATTTGTGGAGAACTGAAGCTCTCCATGGGGTGTTGAATGAT

Switch process:
F1: L AGGGAATAGAAGAGGAACGGAAGGAAGCGA 1
F3: 4 CTGAAGCTCTCCATGGAGTGTTGAATGAT R
RF: AGGGAATAGAAGAGGAACGGAAGGAAGCGATTCTCCACAAACTTCATTTGTGGAGAACTGAAGCTCTCCATGGGGTGTTGAATGAT
RR: TCCCTTATCTTCTCCTTGCCTTCCTTCGCTAAGAGGTGTTTGAAGTAAACACCTCTTGACTTCGAGAGGTACCCCACAACTTACTA
F2: 3 AAGAGGTGTTTGAAGTAAACACCTCTT 2

Sequencing data:

HuRef

57998271 57998281 57998291 57998301 57998311 57998321 57998331 57998341 57998351 57998361 57998371
GAAATGTCTGTAGGGAATAGAAGAGGAACGGAAGGAAGCGATTCTCCACAAATGAAGTTTGTGGAGAACTGAAGCTCTCCATGGAGTGTTGAATGATTGCACTGTCCACTGAGAGAATAG
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NA12878

58225681 58225691 58225701 58225711 58225721 58225731 58225741 58225751 58225761 58225771
GAAATGTCTGTAGGGAATAGAAGAGGAACGGAAGGAAGCGATTCTCCACAA*****A**TGAAGTTTGTGGAGAACTGAAGCTCTCCATGGAGTGTTGAATGATTGCACTGTCCACTGAG
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Variation data:

1kG:
1 58225729 rs74762553 T C NA12878=1|1 AF=0.128794 AFR_AF=0.0129 AMR_AF=0.2911 EAS_AF=0.0377 EUR_AF=0.2177 SAS_AF=0.1728
1 58225730 rs76596083 G T NA12878=1|1 AF=0.128794 AFR_AF=0.0129 AMR_AF=0.2911 EAS_AF=0.0377 EUR_AF=0.2177 SAS_AF=0.1728
1 58225731 rs75691220 A T NA12878=1|1 AF=0.128794 AFR_AF=0.0129 AMR_AF=0.2911 EAS_AF=0.0377 EUR_AF=0.2177 SAS_AF=0.1728
1 58225732 rs78394980 A C NA12878=1|1 AF=0.128794 AFR_AF=0.0129 AMR_AF=0.2911 EAS_AF=0.0377 EUR_AF=0.2177 SAS_AF=0.1728
1 58225733 rs76971668 G A NA12878=1|1 AF=0.128794 AFR_AF=0.0129 AMR_AF=0.2911 EAS_AF=0.0377 EUR_AF=0.2177 SAS_AF=0.1728

Ensembl:
1 58225729 rs74762553 T C intron_variant
1 58225730 rs76596083 G C T intron_variant
1 58225731 rs75691220 A T intron_variant
1 58225732 rs78394980 A C intron_variant
1 58225733 rs76971668 G A intron_variant

########################################################################################################################

Template-switch process:

chr1:68552103-68552132

Lastz alignment:
GRCh37 TAAGGAAGTTATCTTATTTATCTAAGAGCACAAGAGATAGAaacTctTcaccAcaAtgcTCTATCACTTCTTGAGGCCAAAGATAATTTCTATGTTACT
HuRef TAAGGAAGTTATCTTATTTATCTAAGAGCACAAGAGATAGAGCATTGTGGTGAAGAGTTTCTATCACTTCTTGAGGCCAAAGATAATTTCTATGTTACT

Switch process:
F1: L TAAGGAAGTTATCTTATTTATCTAAGAGCACAAGA 1
F3: 4 ACTTCTTGAGGCCAAAGATAATTTCTATGTTACT R
RF: TAAGGAAGTTATCTTATTTATCTAAGAGCACAAGAGATAGAGCATTGTGGTGAAGAGTTTCTATCACTTCTTGAGGCCAAAGATAATTTCTATGTTACT
RR: ATTCCTTCAATAGAATAAATAGATTCTCGTGTTCTCTATCTCGTAACACCACTTCTCAAAGATAGTGAAGAACTCCGGTTTCTATTAAAGATACAATGA
F2: 3 CTATCTCGTAACACCACTTCTCAAAGATAG 2

Sequencing data:

HuRef

68324651 68324661 68324671 68324681 68324691 68324701 68324711 68324721 68324731 68324741 68324751
CACGGACTAACTAAGGAAGTTATCTTATTTATCTAAGAGCACAAGAGATAGAAACTCTTCACCACAATGCTCTATCAC*TTCTTGAGGCCAAAGATAATTTCTATGTTACTTGGAAACTA
....................................................RMM.YK.SRYS.MR.KKY........ .........................................
....................................................GCA.TG.GGTG.AG.GTT........*.........................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,t,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
....................................................GCA.TG.GGTG.AG.GTT........*...........*.............................
....................................................GCA.TG.GGTG.AG.GTT........*.........................................
....................................................GCA.TG.GGTG.AG.GTT........*.........................................
....................................................GCA.TG.GGTG.AG.GTT........*.........................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
..............................................................................*.........................................
....................................................GCA.TG.GGTG.AG.GTT........*.........................................
..............................................................................*.........................................

NA12878

68552061 68552071 68552081 68552091 68552101 68552111 68552121 68552131 68552141 68552151
CACGGACTAACTAAGGAAGTTATCTTATTTATCTAAGAGCACAAGAGATAGAAACTCTTCACCACAATG***********CTCTATCACTTCTT*GAGGCCAAAGATAATTTCTATGTTA
...............................................................R..W.. Y............. .........................
..A....A ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,***********g,,t,,tggtgaagagtt,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
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............. ,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,***********,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
................................ ,,,,,,t,,,,,,,a,,,,,,,***********,,a,,,,,,,,,ag*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
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,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ...............***********..............*.........................
................................................... ,,,,,,,,,,,***********,,,,,,,,,,,,c,*,,,,a,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,g ........***********..............*.........................
.......................................................C .....***********..............*.........................
..........................................................C .............*.........................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, .............*.........................
,g,,,,,,,,a,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,***********,,,, ....................
.................................................... ...........*.........................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,***********,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,g,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,***********,,,,,,,,,,,,,,*,, ..................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,***********,,,,,,,,,,,,,,*,,,, a,,,,,,,,,,,,,,,
.....................................................................***********..............*...................G.....
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,***********g,,t,,tggtgaagagtt,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
..................C..................................................***********..............*.................. ,,
.........................................N.G..................G.....C***********A............ ,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,***********,,,,,,,c,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,
.....................................................................***********..............*.........................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,***********g,,t,,tggtgaagagtt,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,***********g,,t,,tggtgaagagtt,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,***********g,,t,,tggtgaagagtt,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,***********,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
....................................................***********G..T..TGGTGAAGAGTT.............*.........................

Variation data:

1kG:
1 68552108 rs552356439 A AG NA12878=1|0 AF=0.43111 AFR_AF=0.1286 AMR_AF=0.5533 EAS_AF=0.4067 EUR_AF=0.674 SAS_AF=0.5286
1 68552109 rs79569951 A C NA12878=1|0 AF=0.43111 AFR_AF=0.1286 AMR_AF=0.5533 EAS_AF=0.4067 EUR_AF=0.674 SAS_AF=0.5286
1 68552111 rs140100186 C T NA12878=1|0 AF=0.43111 AFR_AF=0.1286 AMR_AF=0.5533 EAS_AF=0.4067 EUR_AF=0.674 SAS_AF=0.5286
1 68552113 rs149321676 C G NA12878=1|0 AF=0.431909 AFR_AF=0.1316 AMR_AF=0.5533 EAS_AF=0.4067 EUR_AF=0.674 SAS_AF=0.5286
1 68552114 rs570660174 T TGG NA12878=1|0 AF=0.43111 AFR_AF=0.1286 AMR_AF=0.5533 EAS_AF=0.4067 EUR_AF=0.674 SAS_AF=0.5286
1 68552116 rs77463498 C G NA12878=1|0 AF=0.428914 AFR_AF=0.1248 AMR_AF=0.5562 EAS_AF=0.4077 EUR_AF=0.672 SAS_AF=0.5215
1 68552117 rs534855882 ACC A NA12878=1|0 AF=0.43111 AFR_AF=0.1286 AMR_AF=0.5533 EAS_AF=0.4067 EUR_AF=0.674 SAS_AF=0.5286
1 68552121 rs145014576 C G NA12878=1|0 AF=0.43111 AFR_AF=0.1286 AMR_AF=0.5533 EAS_AF=0.4067 EUR_AF=0.674 SAS_AF=0.5286
1 68552123 rs79300084 A G NA12878=1|0 AF=0.435304 AFR_AF=0.1445 AMR_AF=0.5533 EAS_AF=0.4067 EUR_AF=0.674 SAS_AF=0.5286
1 68552124 rs553016656 TG T NA12878=1|0 AF=0.43111 AFR_AF=0.1286 AMR_AF=0.5533 EAS_AF=0.4067 EUR_AF=0.674 SAS_AF=0.5286
1 68552126 rs77039059 C T NA12878=1|0 AF=0.428914 AFR_AF=0.1248 AMR_AF=0.5562 EAS_AF=0.4077 EUR_AF=0.672 SAS_AF=0.5215

Ensembl:
1 68552109 rs386632129 AACTCTTCACCACAATGC GCATTGTGGTGAAGAGTT intron_variant

########################################################################################################################

Template-switch process:

chr1:154541522-154541545

Lastz alignment:
GRCh37 ACACATACACTTTCTCCTCAATCGGCAGGAGAAAGGATGTGtGTGgtggGACA---cAAAtAACtgGGACAAATAACTGTTCACCTTCACTGCCCTGCTAAACCTC
HuRef ACACATACACTTTCTCCTCAATCGGCAGGAGAAAGGATGTGGGTGA-ACGACAATTGAAAAAAC--GGACAAATAACTGTTCACCTTCACTGCCCTGCTAAACCTC

Switch process:
F1: L ACACATACACTTTCTCCTCAATCGGCAGGAGAAAGGATG 1
F3: 4 GGACAAATAACTGTTCACCTTCACTGCCCTGCTAAACCTC R
RF: CAGTTATTTGTGTCCCACCACACATACACTTTCTCCTCAATCGGCAGGAGAAAGGATGTGGGTGAACGACAATTGAAAAAACGGACAAATAACTGTTCACCTTCACTGCCCTGCTAAACCTC
RR: GTCAATAAACACAGGGTGGTGTGTATGTGAAAGAGGAGTTAGCCGTCCTCTTTCCTACACCCACTTGCTGTTAACTTTTTTGCCTGTTTATTGACAAGTGGAAGTGACGGGACGATTTGGAG
F2: 3 GTCAATAAACACAGGGTGGTGTGT 2

Sequencing data:

HuRef

152808101 152808111 152808121 152808131 152808141 152808151 152808161 152808171 152808181 152808191 152808201
TGTGTCCCACCACACATACACTTTCTCCTCAATCGGCAGGAGAAAGGATGTGTGTGGTGGGACA***CAAATAACTGGGACAAATAACTGTTC*ACCTTCACTGCCCTGCTAAACCTCCC
.................K......K....................................... .......K.................. ..........................
,,,*,,,,,,,,,,,, ,,***,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,t,,,,,,,,,,,,t,,,,,,,,,,,,,
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,,,,,,t,,,t,,,,,,g,,,,t,,,,,,,,,,,,,,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,***,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,

,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
.......*..........................

NA12878

154541481 154541491 154541501 154541511 154541521 154541531 154541541 154541551 154541561 154541571 154541581
TGTGTCCCACCACACATACACTTTCTCCTCAATCGGCAGGAGAAAGGATGTGTGTGGTGGGACACAAATAACTGGGACAAATAACTGTTCACCTTCACTGCCCTGCTAAACCTCCCTTGA
........................................................................................................................
........................................................................................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ...................................................................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,g,,,,,,,a,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ............................................................
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............G..............T..... ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
.......A.........CAC.......T........... ,,,,,c,,,c,,c,,,,,,,,t,,,,,,,,,,,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,a,,,,,,g,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
.................................................................... ,,,,,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
.....T............... c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
.......A.......................T..... ........................................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, .................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ................................
G......G................G............. ....................................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,a,,,,c,t,,,,,,,,t,,,,,,,,,a,,,,,,,,,,,,t,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,t,,,,,,,,,,,g,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,g,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, .........
........................................C....... ,,,,,,,,,,,c,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
....................................................G......................

Variation data:

########################################################################################################################

Template-switch process:

chr1:165419825-165419848

Lastz alignment:
GRCh37 GAGGGACTGAAGTCAGTGCATCCGAGAAGCT-GGGGGGTAAgaATGTTCAGATCT-CCCATGTGAGGTGGTCTGGCCATCTAA
HuRef GAGGGACTGAAGTCAGTGCATCCGAGAAGCTGGGGGGGTAAAGATGTTCAGATCTCCCCATGTGAGGTGGTCTGGCCATCTAA

Switch process:
F1: L GAGGGACTGAAGTCAGTGCATCCGAGAAGCTGGGGGG 1
F3: 4 GAGGTGGTCTGGCCATCTAA R
RF: GAGGGACTGAAGTCAGTGCATCCGAGAAGCTGGGGGGGTAAAGATGTTCAGATCTCCCCATGTGAGGTGGTCTGGCCATCTAACATGAGCCATCTGACACAGTCGGGCCATCTAACATGGGAGATCTGAACCATCTAACATGGGAGGTCTAACCATGGTCTGGCCATCTAACATGGGAGCTCTGAACATTCTTA
RR: CTCCCTGACTTCAGTCACGTAGGCTCTTCGACCCCCCCATTTCTACAAGTCTAGAGGGGTACACTCCACCAGACCGGTAGATTGTACTCGGTAGACTGTGTCAGCCCGGTAGATTGTACCCTCTAGACTTGGTAGATTGTACCCTCCAGATTGGTACCAGACCGGTAGATTGTACCCTCGAGACTTGTAAGAAT
F2: 3 TGTACCCTCTAGACTTGTAAGAAT 2

Sequencing data:

HuRef

163686401 163686411 163686421 163686431 163686441 163686451 163686461 163686471 163686481 163686491 163686501
AACAGCCCTGAGGAGGGACTGAAGTCAGTGCATCCGAGAAGCTGGGGGGT**AAGAATGTTCAGATCT*CCCATGTGAGGTGGTCTGGCCATCTAACATGAGCCATCTGACACAGTC*GG
...............................K....K.KKAG........ ..A.........K.K. ........K......K.....K.K.K...................... ..
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, .................*..
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,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,t,,,,,,,,,g,,,,,,,,a,,ag,t,,,,,,ta,,a,,,,,,,,,,,t,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,g,,
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165419781 165419791 165419801 165419811 165419821 165419831 165419841 165419851 165419861 165419871 165419881
AACAGCCCTGAGGAGGGACTGAAGTCAGTGCATCCGAGAAGCTGGGGGGTAAGAATGTTCAGATCTCCCATGTGAGGTGGTCTGGCCATCTAACATGAGCCATCTGACACAGTCGGGCCA
........................................................................................................................
............................ ...................................................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, .......................................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,g,,,,,,,,,,,,a,,,g,,,,,t,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,,g,,,,,,,,,,
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.................................................G............ ......................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ............................................
.....................G.....................T.T...C.T....A.............A.......... ,,,,,,,,,,,,g,,c,,,,,,,,,c,g,,g,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ....................................................
........................................................................ ......................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,,,,g,,,,,,
....................... ,,,,,,,,g,,,,g,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,g,,,,,,,,t,,,,,,,,g,,,,,,,,,
............................................... ................................................G...................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,a,,,,,,,,a,,,,,,,,,,,,,,,,,a,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,g,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, .......................
................................................................................................. g,,,,,,,,,,,,g,,,,,,
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........................................................................................................... ,,,,,,c,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, .............................
..............................................................................................................
........................G..A........GT........... ...................
............................................C..T.........A........ ..................
.............................................................................................. ...............
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,

Variation data:

########################################################################################################################

Template-switch process:

chr1:177614385-177614422

Lastz alignment:
GRCh37 GGATCAGTTGAATACTGTGTGGGGTATAGAAAGCACTTTGActtgtgtttatttGtTcCTTtAAGaAgC-------------TCAAACACAAAACTACAAAATGATTGTTTGAATCCCTGGA
HuRef GGATCAGTTGAATACTGTGTGGGGTATAGAAAGCACTTTGA-------------GCTTCTTAAAGGAACAAATAAACACAAGTCAAACACAAAACTACAAAATGATTGTTTGAATCCCTGGA

Switch process:
F1: L GGATCAGTTGAATACTGTGTGGGGTATAGAAAGCAC 1
F3: 4 CACAAAACTACAAAATGATTGTTTGAATCCCTGGA R
RF: GGATCAGTTGAATACTGTGTGGGGTATAGAAAGCACTTTGAGCTTCTTAAAGGAACAAATAAACACAAGTCAAACACAAAACTACAAAATGATTGTTTGAATCCCTGGA
RR: CCTAGTCAACTTATGACACACCCCATATCTTTCGTGAAACTCGAAGAATTTCCTTGTTTATTTGTGTTCAGTTTGTGTTTTGATGTTTTACTAACAAACTTAGGGACCT
F2: 3 AAACTCGAAGAATTTCCTTGTTTATTTGTGTTCAGTTT 2

Sequencing data:

HuRef

175880961 175880971 175880981 175880991 175881001 175881011 175881021 175881031 175881041 175881051 175881061
GACAAAACACA*GGATCAGTTGAATACTGTGTGGGGTATAGAAAGCACTTTGA*CTTGTGTTTATTTGTTCCTTTA***AGAAGCTCAAACACAAAACTAC*AAAATGATT*GTTTGAAT
........... ......................................... ......C...AAG.AA.AAA.. .C...K................ ......... ........
,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,g,,,***c,,,aag,aa,aaa,,aac,c,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,*,,,,,,,,
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,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,g,,,***c,,,aag,aa,aaa,,aac,c,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,*,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,g,,,***c,,,aag,aa,aaa,,aac,c,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,*,,,,,,,,
...........*.........................................G...***C...AAG.AA.AAA..AAC.C...*................*.........*........
,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,g,,,***c,,,aag,aa,aaa,,aac,c,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,*,,,,,,,,
...........*.........................................G...***C...AAG.AA.AAA..AAC.C...*................*.........*........
...........*.........................................G...***C...AAG.AA.AAA..AAC.C...*................*.........*........
...........*.........................................G...***C...AAG.AA.AAA..AAC.C...*................*.........*........
,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,*,*,,,,,,
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177614341 177614351 177614361 177614371 177614381 177614391 177614401 177614411 177614421 177614431
GACAAAACACAGGATCAGTTGAATACTGTGTGGGGTATAGAAAGCACTTTGA*CTTGTGTTTATTTGTTCCTTTAAG**************AAGCTCAAACACAAAACTACAAAATGATT
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....................................................G...**************...A...GAACAAATAAACAC...*........................C
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Variation data:

1kG:
1 177614389 rs61538315 A AG NA12878=1|1 AF=0.826677 AFR_AF=0.8343 AMR_AF=0.7061 EAS_AF=0.8819 EUR_AF=0.8638 SAS_AF=0.8067

Ensembl:
1 177614390 rs386637069 CTTGTGTTTATTTGTTCCTTTAAGAAGC GCTTCTTAAAGGAACAAATAAACACAAG intergenic_variant

########################################################################################################################

Template-switch process:

chr1:194728601-194728642

Lastz alignment:
GRCh37 CTTAAGAGATATTTATTGTAAAGATTCACAGAAAGATAAGG-gAAATAGG-AATAagTTtCcATAGcTACACaATCATAATCAaACATAGTGTTCAGAAT-AAACATTAACCT
HuRef CTTAAGAGATATTTATTGTAAAGATTCACAGAAAGATAAGGAAAAATAGGAAATAGATTGCTATAGGTACACTATCATAATCAGACATAGTGTTCAGAATAAAACATTAACCT

Switch process:
F1: L CTTAAGAGATATTTATTGTAAAGATTCACAGAAAGATAAG 1
F3: 4 ACATAGTGTTCAGAAT-AAACATTAACCT R
RF: CTTAAGAGATATTTATTGTAAAGATTCACAGAAAGATAAGGAAAAATAGGAAATAGATTGCTATAGGTACACTATCATAATCAGACATAGTGTTCAGAATAAAACATTAACCTTATTTGACCAAAAATAATTTGTGCTTGAGTATGATTGTGTAGCTATGAAAACTTATTCCTATTTCC
RR: GAATTCTCTATAAATAACATTTCTAAGTGTCTTTCTATTCCTTTTTATCCTTTATCTAACGATATCCATGTGATAGTATTAGTCTGTATCACAAGTCTTATTTTGTAATTGGAATAAACTGGTTTTTATTAAACACGAACTCATACTAACACATCGATACTTTTGAATAAGGATAAAGG
F2: 3 AACTAATACTAACACATCGATACCTTTGAATAAGGATAAAGG 2

Sequencing data:

HuRef

192995181 192995191 192995201 192995211 192995221 192995231 192995241 192995251 192995261 192995271
CAGAAGGATTTCTTAAGAGATATTTATTGTAAAGATTCACAGAAAGATAAGG*G*AAATA*GG*AATAAGTTTCCATAGCTACACAATCATAATCA*AACATAGTGTTCAGAAT*AAACA
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194728551 194728561 194728571 194728581 194728591 194728601 194728611 194728621 194728631 194728641 194728651
CAGAAGGATTTCTTAAGAGATATTTATTGTAAAGATTCACAGAAAGATAAGGGAAATAGGAATAAGTTTCCATAGCTACACAATCATAATCAAACATAGTGTTCAGAATAAACATTAACC
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............................................................................................................ ,,,,,,,,,,
............................................GA........................... ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,,,,,,,t
.....................................................T.......G.........TA............ ..................................
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,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,

Variation data:

########################################################################################################################

Template-switch process:

chr1:248817975-248818001

Lastz alignment:
GRCh37 TTCCTCCCCAGCAGTATTTTCACATGAAGTGTCACTTCTAG-------AaAAtgGCttTTcTtccacaaCTAAAGTAAAATCACTTGGGGAATCTTTAGAACGATAGAG
HuRef TTCCTCCCCAGCAGTATTTTCACATGAAGTGTCACTTCTAGTTGTGGAAGAAAAGCCATTTT-------CTAAAGTAAAATCACTTGGGGAATCTTTAGAACGATAGAG

Switch process:
F1: L TTCCTCCCCAGCAGTATTTTCACATGAAGTGTCACTTC 1
F3: 4 AAGTAAAATCACTTGGGGAATCTTTAGAACGATAGAG R
RF: TTCCTCCCCAGCAGTATTTTCACATGAAGTGTCACTTCTAGTTGTGGAAGAAAAGCCATTTTCTAAAGTAAAATCACTTGGGGAATCTTTAGAACGATAGAG
RR: AAGGAGGGGTCGTCATAAAAGTGTACTTCACAGTGAAGATCAACACCTTCTTTTCGGTAAAAGATTTCATTTTAGTGAACCCCTTAGAAATCTTGCTATCTC
F2: 3 ATCAACACCTTCTTTTCGGTAAAAGAT 2

Sequencing data:

HuRef

246884551 246884561 246884571 246884581 246884591 246884601 246884611 246884621 246884631 246884641 246884651
ATTCATTATGTTTCCTCCCCAGCAGTATTTTCACATGAAGTGTCACTTCTAG*******AAAATGGCTTTTCTTCCACAACTAAAGTAAAATCACTTGGGGAATCTTTAGAACGATAGAG
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....................................................*******.............................................................
....................................................TTGTGGA.G..AA..CA..T.*******........................................
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248817931 248817941 248817951 248817961 248817971 248817981 248817991 248818001 248818011 248818021
ATTCATTATGTTTCCTCCCCAGCAGTATTTTCACATGAAGTGTCACTTCT*********AGAAAATGGC**TTTTCTTCCACAACTAAAGTAAAATCACTTGGGGAATCTTTAGAACGAT
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,,,,,,,,,,g,,,,,g,t,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,

Variation data:

1kG:

Ensembl:
1 248817978 rs753404875 AAAATGGCTTTTCTTCCACAA TTGTGGAAGAAAAGCCATTTT upstream_gene_variant

########################################################################################################################

Template-switch process:

chr2:44545734-44545772

Lastz alignment:
GRCh37 ACATATCACCAACTGTGTAAAGAAAAATATATAAACATATGaaatgATAcattCtGtgccTATgcaaaCATATGATACATTAAAAACAAAAGAACATATAGTGCCTGT
HuRef ACATATCACCAACTGTGTAAAGAAAAATATATAAACATATGTTTGCATAGGCACAGAATGTATCATTTCATATGATACATTAAAAACAAAAGAACATATAGTGCCTGT

Switch process:
F1: L ACATATCACCAACTGTGTAAAGAAAAATATATAAA 1
F3: 4 ATACATTAAAAACAAAAGAACATATAGTGCCTGT R
RF: ACATATCACCAACTGTGTAAAGAAAAATATATAAACATATGTTTGCATAGGCACAGAATGTATCATTTCATATGATACATTAAAAACAAAAGAACATATAGTGCCTGT
RR: TGTATAGTGGTTGACACATTTCTTTTTATATATTTGTATACAAACGTATCCGTGTCTTACATAGTAAAGTATACTATGTAATTTTTGTTTTCTTGTATATCACGGACA
F2: 3 GTATACAAACGTATCCGTGTCTTACATAGTAAAGTATAC 2

Sequencing data:

HuRef

44399201 44399211 44399221 44399231 44399241 44399251 44399261 44399271 44399281 44399291
ATAGAATGGTAACATATCACCAACTGTGTAAAGAAAAATATATAAACATATGAAATGATACATTCTG***TGCCTATGCAAACATATGATACATTAAAAACAAAAGAACATATAGTGCCT
....................................................WWWKS...SRYW.W. WRYS...SMWWW......................................
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...................................................................***..................................................
....................................................TTTGC...GGCA.A.***AATG...CATTT......................................
....................................................TTTGC...GGCA.A.***AATG...CATTT......................................
....................................................TTTGC...GGCA.A.***AATG...CATTT......................................
....................................................TTTGC...GGCA.A.***AATG...CATTT......................................
....................................................TTTGC...GGCA.A.CAA..**...CATTT......................................

NA12878

44545691 44545701 44545711 44545721 44545731 44545741 44545751 44545761 44545771 44545781
ATAGAATGGTAACATATCACCAACTGTGTAAAGAAAAATATATAAACATATGAAATGATACATTCTGTGCCTATGCAAA*************CATATGATACATTAAAAACAAAAGAACA
....................................................KKK..K.KKK..K.T...A..G...C. ............................
... ............................
,,,,,, ............................
,,,,,,,,, ............................
,,,,,, ............................
...C.............A...... ............................
............AC...A............ ............................
............................... ............................
......................... ............................
................................................... ...............C............
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,c,c,,,c,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
.................................................... ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
..................................................... ,,,,,,,,,,,,,,,,g,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,t,,,,,,,,,,,,,,,,t,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,
................................................ ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
.................T..... ........................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, .....................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ....................
....................................................*************.T...A..G...C.GAATGTATCATTT............................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*************,t,,,a,,g,,,c,gaatgtatcattt,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,

Variation data:

1kG:
2 44545737 rs552267189 A ATGTT NA12878=1|1 AF=0.673722 AFR_AF=0.8555 AMR_AF=0.6729 EAS_AF=0.3214 EUR_AF=0.7803 SAS_AF=0.682
2 44545740 rs368481611 A C NA12878=1|1 AF=0.673722 AFR_AF=0.8555 AMR_AF=0.6729 EAS_AF=0.3214 EUR_AF=0.7803 SAS_AF=0.682
2 44545741 rs373223610 A T NA12878=1|1 AF=0.627396 AFR_AF=0.82 AMR_AF=0.6225 EAS_AF=0.2738 EUR_AF=0.7366 SAS_AF=0.6227
2 44545743 rs562946663 T TA NA12878=1|1 AF=0.673722 AFR_AF=0.8555 AMR_AF=0.6729 EAS_AF=0.3214 EUR_AF=0.7803 SAS_AF=0.682
2 44545745 rs554295628 A G NA12878=1|1 AF=0.673722 AFR_AF=0.8555 AMR_AF=0.6729 EAS_AF=0.3214 EUR_AF=0.7803 SAS_AF=0.682
2 44545746 rs577557189 T C NA12878=1|1 AF=0.673722 AFR_AF=0.8555 AMR_AF=0.6729 EAS_AF=0.3214 EUR_AF=0.7803 SAS_AF=0.682
2 44545750 rs546400916 T G NA12878=1|1 AF=0.673722 AFR_AF=0.8555 AMR_AF=0.6729 EAS_AF=0.3214 EUR_AF=0.7803 SAS_AF=0.682
2 44545752 rs563233000 C A NA12878=1|1 AF=0.673722 AFR_AF=0.8555 AMR_AF=0.6729 EAS_AF=0.3214 EUR_AF=0.7803 SAS_AF=0.682
2 44545753 rs377406057 T A NA12878=1|1 AF=0.625599 AFR_AF=0.8132 AMR_AF=0.6225 EAS_AF=0.2738 EUR_AF=0.7366 SAS_AF=0.6227
2 44545754 rs530704788 GTGCC G NA12878=1|1 AF=0.673722 AFR_AF=0.8555 AMR_AF=0.6729 EAS_AF=0.3214 EUR_AF=0.7803 SAS_AF=0.682

Ensembl:
2 44545740 rs71416108 AAATGATACATTCTGTGCCTATGCAAA TTTGCATAGGCACAGAATGTATCATTT 3_prime_UTR_variant

########################################################################################################################

Template-switch process:

chr2:87072742-87072759

Lastz alignment:
GRCh37 TTCATTTTGAAGCACATTTAATAACATACATAAAATATtAAATAaGTAAATaCAGCCAACTGCTGCATTTACTTTATAATATTCAA
HuRef TTCATTTTGAAGCACATTTAATAACATACATAAAATAT-AAATAGGTAAATCCAGCCAACTGCTGCATTTACTTTATAATATTCAA

Switch process:
F1: L TTCATTTTGAAGCACATTTAATAACATA 1
F3: 4 TAAATACAGCCAACTGCTGCATTTACTTTATAATATTCAATTAGCT-------------------------------------------------------------------------------------------------------------------------------------------------------------------------------------------------------- R
RF: TTCATTTTGAAGCACATTTAATAACATACATAAAATATAAATAGGTAAATCCAGCCAACTGCTGCATTTACTTTATAATATTCAATTAGCTGTATTCGCTTATTTAATATTTTATGCATGTTATTAAATGTGTTTCAAAATATTTTACCAATGAGTTCCTTCCTTGATCGAGAGAGTTTGCAAACCACTGAAATTTATGGGTTTCTTAGAATGGGGTACATGGGCCCCTCTGTGGGGAACAATTGTAGGCAAAAGTATGCTCCTGGGTGCATTTCTGTGGGGAGAGGTCCG
RR: AAGTAAAACTTCGTGTAAATTATTGTATGTATTTTATATTTATCCATTTAGGTCGGTTGACGACGTAAATGAAATATTATAAGTTAATCGACATAAGCGAATAAATTATAAAATACGTACAATAATTTACACAAAGTTTTATAAAATGGTTACTCAAGGAAGGAACTAGCTCTCTCAAACGTTTGGTGACTTTAAATACCCAAAGAATCTTACCCCATGTACCCGGGGAGACACCCCTTGTTAACATCCGTTTTCATACGAGGACCCACGTAAAGACACCCCTCTCCAGGC
F2: 3 GAATAAATTATAAAATAC 2

Sequencing data:

HuRef

86926211 86926221 86926231 86926241 86926251 86926261 86926271 86926281 86926291 86926301 86926311
CACCCAACTTACTTTTCATTTTGAAGCACA*TTTAATAACATACA*TAAAATATTAAATAAGTAAATACAGCCAACTGCTGCATTTACTTTATAATATTCAATTAGCTGTATTCGCTTAT
.............................. .............. ..........................................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,a,,,,,, ...................
..............................*..............*..........................................................................
....... ..............................
..............................*..............T.................................................
................G.............T..............*......T......G...T.............................................G..........
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,,*,,,,,,,c,,,c,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
..............................*..............*..........................................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,

NA12878

87072701 87072711 87072721 87072731 87072741 87072751 87072761 87072771 87072781 87072791 87072801
CACCCAACTTACTTTTCATTTTGAAGCACATTTAATAACATACATAAAATATTAAATAAGTAAATACAGCCAACTGCTGCATTTACTTTATAATATTCAATTAGCTGTATTCGCTTATTT
........................................................................................................................
.C ................................................................................................................
..... ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
.............. ......................................................................................................
,,,,,,,,,,,,,,, ................................................................................................
,,,,, ..............................................................................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,n,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ..............................................................................
........................................ ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,ct,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
...................C.......T.. .....................................................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ............................................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,a,,,,,,,,,,,t,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,t,,,,,,
................................................................... ....................................................
,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,c,,,t,,,,,t,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,t,,,,,,,ac,,,,,,tg,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,t,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, a,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, .........................................



......................................................................... t,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,

..................................................C.......................... ....................................

.................................................................................. ...................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ............................................................

Variation data:

########################################################################################################################

Template-switch process:

chr2:113399116-113399133

Lastz alignment:
GRCh37 TCAACCAGTCTCCATATCAGGGCTTGGCTGTCTGGGTGCTTtcAAGCACCCTTCCCCCACCtGGATCCCAAGCATCCCTTGGA
HuRef TCAACCAGTCTCCATATCAGGGCTTGGCTGTCTGGGTGCTTGAAAGCACCCTTCCCCCACCCGGATCCCAAGCATCCCTTGGA

Switch process:
F1: L TCAACCAGTCTCCATATCAGGGCTTGGCTGTCT 1
F3: 4 TTCCCCCACCTGGATCCCAAGCATCCCTTGGA R
RF: TCAACCAGTCTCCATATCAGGGCTTGGCTGTCTGGGTGCTTGAAAGCACCCTTCCCCCACCCGGATCCCAAGCATCCCTTGGA
RR: AGTTGGTCAGAGGTATAGTCCCGAACCGACAGACCCACGAACTTTCGTGGGAAGGGGGTGGGCCTAGGGTTCGTAGGGAACCT
F2: 3 CCCACGAACTTTCGTGGG 2

Sequencing data:

HuRef

113115551 113115561 113115571 113115581 113115591 113115601 113115611 113115621 113115631 113115641
CACAACCAG*TCTCAACCAGTCTCC*ATATCAGGGCTTGGC*TGTCTGGGTGCTTT*CAAGCACCC**TTCCCCCACCTGGATCCCAAGCATCCCTTGGACTCTGCCAGGACAGAGCCAC
......... ............... ............... .............K M........ ..........C.........................................
,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,**,,,,,,,,,,c,,,,,,,,,,,
.........*...............*......A........*..G...........*.........**..*.......CC.G....................................C.
.........*...............*......*........*..............*.........**..........C.........................................
.........*...............*...............*.............G*A........**..........C.........................................
,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,**,,,,,,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
.........*...............*...............*.............G*A........**..........C.........................................
.........*...............*...............*..............*.........**..........C.........................................
.........*...............*...............T..............*.........**..........C.........................................
.........*...............*...............*..............*.........**..........C..G......................................
,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,g*a,,,,,,,,**,,,,,,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,g*a,,,,,,,,t*,,,,,,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
.........*...............*...............*.............G*A........**..........C.........................................
.........*...............*...............*.............G*A........**..........C.........................................
.........*...............*...............*.............G*A........**..........C.........................................
,c,,,,,,,t,,,,,,,,,,,,,,,a,,,c,,,,,,,,,,,*g,,t,,,,g,,,,,*a,,a,c,,,ct,,t,,,,c,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,

,,,,,,*,t,,,,,,,,,t,,,*,at,,,,,,t,,,,,*,,,t,,,,g,,,,,aa,,,,c,,t**,,,,,,,,,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,t,,,,,,,,,,,,,,,,,,,

NA12878

113399081 113399091 113399101 113399111 113399121 113399131 113399141 113399151 113399161 113399171 113399181
CACAACCAGTCTCAACCAGTCTCCATATCAGGGCTTGGCTGTCTGGGTGCTTTCAAGCACCCTTCCCCCACCTGGATCCCAAGCATCCCTTGGACTCTGCCAGGACAGAGCCACAGATGC
....................................................GA..................C...............................................
...........C ....................................GA..................C...............................................
,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,ga,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,, ..............................GA..................C...............................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ................GA..................C...............................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ...............GA..................C...............................................
.......C................C................G..........GA..................C...............................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, A..................C...............................................
.................C............ .............GA..................C...............................................
.....G...G.C.......G......... ............GA..................C...............................................
...............A............T.......................GA.....A........... ,,,,,,t,,,,g,,,,,g,,,,,,,,,,,,,g,,,g,,,,,g,,,,,
............................ .........GA..................C...............................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ..................C...............................................
....................................................GA..................C... .........................................
...C.........C................. ,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ......
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,ga,,,,,,, ,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,t,,c,,,,,,,,,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
....................................................GA.....A............ ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,ga,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,a,,,,,,,,,,,,,,t,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,ga,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ..........................
...............................................G....GA..................C......................C ,,,,,,,,g,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,ga,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,c,,,
....................................................GA..................C............................... ,,,,,,,,
...............................................G....GA..................C...G.....C.C.................... ,,,,,
....................................................GA..................C......................................... ,,,

Variation data:

1kG:
2 113399124 rs6542072 T G NA12878=1|1 AF=0.809704 AFR_AF=0.5514 AMR_AF=0.9006 EAS_AF=0.997 EUR_AF=0.831 SAS_AF=0.8793
2 113399125 rs6542073 C A NA12878=1|1 AF=0.809704 AFR_AF=0.5514 AMR_AF=0.9006 EAS_AF=0.997 EUR_AF=0.831 SAS_AF=0.8793

Ensembl:
2 113399124 rs386649241 TC GA upstream_gene_variant

########################################################################################################################

Template-switch process:

chr2:141481114-141481130

Lastz alignment:
GRCh37 ACATTTCTCCGTTTTTATCATTGTCATAGCCATATCCATTTaaattatGtTAgCATAATTTAAAGGGGAATATTAGGGATATGAGAAGAGTGA
HuRef ACATTTCTCCGTTTTTATCATTGTCATAGCCATATCCATTT-------GCTAACATAATTTAAAGGGGAATATTAGGGATATGAGAAGAGTGA

Switch process:
F1: L ACATTTCTCCGTTTTTATCATTGTCATAGCCATATCCA 1
F3: 4 TAATTTAAAGGGGAATATTAGGGATATGAGAAGAGTGA R
RF: ACATTTCTCCGTTTTTATCATTGTCATAGCCATATCCATTTGCTAACATAATTTAAAGGGGAATATTAGGGATATGAGAAGAGTGA
RR: TGTAAAGAGGCAAAAATAGTAACAGTATCGGTATAGGTAAACGATTGTATTAAATTTCCCCTTATAATCCCTATACTCTTCTCACT
F2: 3 ACGATTGTATTAAATTT 2

Sequencing data:

HuRef

141197541 141197551 141197561 141197571 141197581 141197591 141197601 141197611 141197621 141197631 141197641
GGGAA*GGGAACACATTTCTCCGTTTTTATCATTGTCATAGCCATATCCATTTAAATTATGTTAGCATAATTTAAAGGGGAATATTAGGGATATGAG*AAGAGTGAGATGAACTAAGGAG
..... .......................................................Y..R................................ ......................
,,,,,*,,,,,,,,,,,
,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*******,,c,,a,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,
.....*...........................................................................................*......................
,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*******,,c,,a,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
.....*..............................................*******..C..A................................*......................
,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*******,,c,,a,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
.....*..............................................*******..C..A................................*......................
,,,,,*,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*******,,g,,a,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
.....G...........................................................................................A......................
.....*..............................................*******..C..A................................*......................

NA12878

141481071 141481081 141481091 141481101 141481111 141481121 141481131 141481141 141481151 141481161 141481171
GGGAAGGGAACACATTTCTCCGTTTTTATCATTGTCATAGCCATATCCATTTAAATTATGTTAGCATAATTTAAAGGGGAATATTAGGGATATGAGAAGAGTGAGATGAACTAAGGAGCT
....................................................KKK..K..C..A........................................................
,,,................................................*******..C..A........................................................
,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,g,,,,,,,,,g,,,,,,,,,,,,,,,,*******,,c,,a,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
............. ...................................*******..C..A........................................................
..........T.. ..................................*******..C..A........................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,...............................*******..C..A........................................................
,,,,,,,, ..........................................*******..C..A........................................................
,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*******,,c,,a,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ..........................*******..C..A.................G......................................
.................................... ..C..A........................................................
......................CA......... ,a,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,a,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
................................................. ........................................................
...........................................G........ ........................................................
.................................................... ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,t,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*******,,c,,a,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,c,,c,c,,c,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ......................................................
...................................................*******..C..A..................... .................................
...................................................*******..C..A..................... ,,,,,,,,,,,,,g,,,,,,,,,,,
.................................................... ,,,,,,,,,,,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
...................................................*******..C..A........................ g,,,,,,,,,,,g,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*******,,c,,a,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,
...................................A................ ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*******,,c,,a,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,



Variation data:

1kG:
2 141481115 rs5834771 TTAAATTA T NA12878=1|1 AF=0.838259 AFR_AF=0.761 AMR_AF=0.8386 EAS_AF=0.9415 EUR_AF=0.8678 SAS_AF=0.8057
2 141481125 rs5028533 T C NA12878=1|1 AF=0.838259 AFR_AF=0.761 AMR_AF=0.8386 EAS_AF=0.9415 EUR_AF=0.8678 SAS_AF=0.8057
2 141481128 rs5028532 G A NA12878=1|1 AF=0.838259 AFR_AF=0.761 AMR_AF=0.8386 EAS_AF=0.9415 EUR_AF=0.8678 SAS_AF=0.8057

Ensembl:
2 141481117 rs71396232 AAATTATGTTAG GCTAA intron_variant

########################################################################################################################

Template-switch process:

chr2:147332910-147332928

Lastz alignment:
GRCh37 TAACCCTATTTTAAATGCACTTACTTTTAAGATCTATTTAT--GCtGG---GAGAGGCACC-TCTCCCAGCATAAATAGATAGATAAATAA
HuRef TAACCCTATTTTAAATGCACTTACTTTTAAGATCTATTTATTGGCGGGGGAGAGAGGCACCTTCTCCCAGCATAAATAGATAGATAAATAA

Switch process:
F1: L TAACCCTATTTTAAATGCACTTACTTTTAAG 1
F3: 4 GGCACC-TCTCCCAGCATAAATAGATAGATAAATAA R
RF: TAACCCTATTTTAAATGCACTTACTTTTAAGATCTATTTATTGGCGGGGGAGAGAGGCACCTTCTCCCAGCATAAATAGATAGATAAATAA
RR: ATTGGGATAAAATTTACGTGAATGAAAATTCTAGATAAATAACCGCCCCCTCTCTCCGTGGAAGAGGGTCGTATTTATCTATCTATTTATT
F2: 3 AGAGGGTCGTATTTATCTA 2

Sequencing data:

HuRef

147049341 147049351 147049361 147049371 147049381 147049391 147049401 147049411 147049421
AGATGATTCATTAACCCTATTTTAAATGCACTTACTTTTAAGATCTATTTATG**CT*****GGG*AGAG***GCAC*C*TCT****CCCAGCATA*A****ATAGATAGATAAATAAAA
..................................................... .. ... .... .... . ... ......... . ..................
.....................................................**..*****...*....***....*.*...****.........*.****..................
.....................................................GCG.*****...A....***....*.*...****.........*.ATAG..................
..........................................*..*......A**..GTCGC...*....AAC..C.*.T..C****.........*.****..................
,,,,,,*,,,*,,,,,g,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,**,,*****,,,*,,,,***,a,,t,*,t,tttggggg,g,,,t,****,,gtga,,,,,,**t,,,

,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,
..

NA12878

147332871 147332881 147332891 147332901 147332911 147332921 147332931 147332941 147332951 147332961 147332971
AGATGATTCATTAACCCTATTTTAAATGCACTTACTTTTAAGATCTATTTATGCTGGGAGAGGCACCTCTCCCAGCATAAATAGATAGATAAATAAAAAAGCCATTTCTTTTTCAGTTCT
........................................................................................................................
,,,,,,,,,,,,,,a,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
..... ,,,,,,,,,t,,c,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,t,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,, .............................................................................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,a,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,a,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ....................................................................................
................................... ................................................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ...........................................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,tg,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
................................................. ,,,,,,,,,,t,,,,,,c,,,t,,,,,,,,,,,,,c,,,,,t,,,,,,,,,,,,,,,,,
........................................................... ..........................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,c,,,,t,,,,,,,,,,,,,t,,,,,,,,,,g,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, .............................................
....................G...........N.......... ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
......................................................................... ...........................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, .................................
........................................................................................... ,,,,,,c,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,g,g,,,,,,,,,,,,,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, .........................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, .............
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ..........
..............................TG.................A...A...T........A.....N... ......................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, .........

Variation data:

########################################################################################################################

Template-switch process:

chr2:177656645-177656662

Lastz alignment:
GRCh37 TGGGGATGGTGGACAGGGAGTGAATATTTGCTAAATGATAGatTAgaCTATCACAATGCTCAAGCTCTAACTTAAATGGTCAGTAAA
HuRef TGGGGATGGTGGACAGGGAGTGAATATTTGCTAAATGATAGTCTAATCTATCACAATGCTCAAGCTCTAACTTAAATGGTCAGTAAA

Switch process:
F1: L TGGGGATGGTGGACAGGGAGTGAATATTTGCTAAA 1
F3: 4 CAATGCTCAAGCTCTAACTTAAATGGTCAGTAAA R
RF: TGGGGATGGTGGACAGGGAGTGAATATTTGCTAAATGATAGTCTAATCTATCACAATGCTCAAGCTCTAACTTAAATGGTCAGTAAA
RR: ACCCCTACCACCTGTCCCTCACTTATAAACGATTTACTATCAGATTAGATAGTGTTACGAGTTCGAGATTGAATTTACCAGTCATTT
F2: 3 ACTATCAGATTAGATAGT 2

Sequencing data:

HuRef

177364851 177364861 177364871 177364881 177364891 177364901 177364911 177364921 177364931 177364941 177364951
GGGGCGGGAATTGGGG*ATGGTGGACAGGG*AGTGAATATTTGCTAAATGATAGATTAGACTATCACAATGCTCAAGCTCTAACTTAAATGGTCAGTAAA*CAAGTATCAAATGTAGTCA
................ ............. .......................TC..AT........................................ ...................
................*.............*.......................TC..AT........................................*...................
................*.............*.......................TC..AT................................G.......*...................
................*.............*.......................TC..AT........................................*...................
................*.............*.......................TC..AT.....................*..........G.......*.....T.....*.......
................*.............*.......................TC..AT........................................*...................
,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,tc,,at,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,tc,,at,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
................*.............*.......................TC..AT........................................*...................
,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,tc,,at,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
................*.............*.......................TC..AT........................................*...................
,,,,,,,,,,,,,,,,a,,,,,,,,,,,,,a,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,tc,,at,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,

NA12878

177656601 177656611 177656621 177656631 177656641 177656651 177656661 177656671 177656681 177656691 177656701
GGGGCGGGAATTGGGGATGGTGGACAGGGAGTGAATATTTGCTAAATGATAGATTAGACTATCACAATGCTCAAGCTCTAACTTAAATGGTCAGTAAACAAGTATCAAATGTAGTCAAGA
........................................................................................................................
,,,,,,,,,,,,,,, ,,,a,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, .......................................................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
....................G...................................................................................................
... ...................................................................................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,, ..............................................................................................
... ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,, ..............................................................................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ..........................................
..... ...........................................................................................................
,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
......... ......................................................................................
........G.......G................G.......G.T....G.T........... .......................................................
........ ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
........ ,,,,,,g,,,,,,,,,,,c,,,,,,,,,,t,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ................................
..........A.........G..T.....G.G.....G........... .................................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,c,,,,,,,,,c,c,,,,,,,,,,,,,,gc,,g,,,,g,,,,,
........G........ ,,,,,,,,,,,,g,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
..........C.....G..................... ................................................................
........ ................................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,
...............................G...................................A......A.................C.....A..............A..C...
..........A.....C...G..........A...A.C........... ..............................................................

Variation data:

1kG:
2 177656651 rs77039132 A T NA12878=0|0 AF=0.259784 AFR_AF=0.3011 AMR_AF=0.2752 EAS_AF=0.002 EUR_AF=0.4751 SAS_AF=0.2372
2 177656652 rs77729341 T C NA12878=0|0 AF=0.259784 AFR_AF=0.3011 AMR_AF=0.2752 EAS_AF=0.002 EUR_AF=0.4751 SAS_AF=0.2372
2 177656655 rs78563133 G A NA12878=0|0 AF=0.259984 AFR_AF=0.3018 AMR_AF=0.2752 EAS_AF=0.002 EUR_AF=0.4751 SAS_AF=0.2372
2 177656656 rs79409287 A T NA12878=0|0 AF=0.259984 AFR_AF=0.3018 AMR_AF=0.2752 EAS_AF=0.002 EUR_AF=0.4751 SAS_AF=0.2372

Ensembl:
2 177656651 rs77039132 A T intron_variant



2 177656652 rs77729341 T C intron_variant
2 177656655 rs78563133 G A intron_variant
2 177656656 rs79409287 A T intron_variant

########################################################################################################################

Template-switch process:

chr2:192808311-192808331

Lastz alignment:
GRCh37 TAACTTCAGCTCAGGTAATGGGTAGCAGCTATTTGTATATTaCTTaAAGgAAtgTACATGATTTTTTTACATTATTTTTAATTATTCAATTTTA
HuRef TAACTTCAGCTCAGGTAATGGGTAGCAGCTATTTGTATATTCCTTTAAGTAA--TACATGATTTTTTTACATTATTTTTAATTATTCAATTTTA

Switch process:
F1: L TAACTTCAGCTCAGGTAATGGGTAGCAGCTATTTGTA 1
F3: 4 TGATTTTTTTACATTATTTTTAATTATTCAATTTTA R
RF: TAACTTCAGCTCAGGTAATGGGTAGCAGCTATTTGTATATTCCTTTAAGTAATACATGATTTTTTTACATTATTTTTAATTATTCAATTTTA
RR: ATTGAAGTCGAGTCCATTACCCATCGTCGATAAACATATAAGGAAATTCATTATGTACTAAAAAAATGTAATAAAAATTAATAAGTTAAAAT
F2: 3 ACATGTAAGGAAATTCATTAT 2

Sequencing data:

HuRef

192516511 192516521 192516531 192516541 192516551 192516561 192516571 192516581 192516591 192516601 192516611
TTTGTATTAGCTAACTTCAGCTCAGGTAAT*GGGTAGCAGCTATTTGTATATTACTTAAAGGAATGTACATGATTTTTTTACATTATTTTTAATTATTCAATTTTAT*GTTGTGTTTAGG
.............................. ......................C...T...T............................................. ............
........................C.....*...................*..C...T...T..**.......*................**.A...........*.*......*...A.
..............................G................G.....C...T...T..**.........................................G....G.......
..............................*......................C...T...T..**.........................................*............
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,,,t,,,t,,**,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,,,t,,,t,,**,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,
..........T...................*......................C.C.T...T..**.........................................*............
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,,,t,,,t,,**,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,

.........*.................*......................C...T...T..**.........................................*............
,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,,,t,,,t,,**,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,

......T..........................*............
...........*............

............

NA12878

192808271 192808281 192808291 192808301 192808311 192808321 192808331 192808341 192808351 192808361 192808371
TTTGTATTAGCTAACTTCAGCTCAGGTAATGGGTAGCAGCTATTTGTATATTACTTAAAGGAATGTACATGATTTTTTTACATTATTTTTAATTATTCAATTTTATGTTGTGTTTAGGCT
....................................................C...T...T...........................................................
,,,,, ...................................C...T...T..**.......................................................
,,,,,, ...................................C...T...T..**.......................................................
,,,,,,,,,,,,,, .................................C...T...T..**.......................................................
,, ................................................C...T...T..**.......................................................
................ ............................C...T...T..**.......................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,,,t,,,t,,**,t,,,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ..................C...T...T..**.......................................................
, ..............C...T...T..**.......................................................
,,,,,,,,, ...........C...T...T..**.......................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, .......................................................
....A................... .......................................................
,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,gc,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
..........................G.........................C...T...T.. ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
.................................................... ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
.................................................... ,,,,,,,,a,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,,,t,,,t,,**,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,
G...A.G......CA...T............... ....................................................
.................................................C..C...T...T..**................... ,,,,,,c,,,,,,,,,,,,g,g,,g,,,,,,,,,
.................................................G..C...T...T..**................... ...............................
....................................................C...T...T..**..................... ,,,,,c,,,,,,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ...................................................
....................................................C...T...T..**............................. .......................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,, .............G............

Variation data:

1kG:
2 192808315 rs7556939 A C NA12878=1|1 AF=0.934505 AFR_AF=0.7655 AMR_AF=0.9755 EAS_AF=1 EUR_AF=0.999 SAS_AF=1
2 192808319 rs62181486 A T NA12878=1|1 AF=0.934704 AFR_AF=0.7663 AMR_AF=0.9755 EAS_AF=1 EUR_AF=0.999 SAS_AF=1
2 192808323 rs56167528 G T NA12878=1|1 AF=0.934704 AFR_AF=0.7663 AMR_AF=0.9755 EAS_AF=1 EUR_AF=0.999 SAS_AF=1
2 192808325 rs10546063 ATG A NA12878=1|1 AF=0.934505 AFR_AF=0.7655 AMR_AF=0.9755 EAS_AF=1 EUR_AF=0.999 SAS_AF=1

Ensembl:
2 192808315 rs7556939 A C intron_variant
2 192808319 rs62181486 A T intron_variant
2 192808323 rs56167528 G T intron_variant
2 192808326 rs10546063 TG - intron_variant

########################################################################################################################

Template-switch process:

chr2:236077394-236077409

Lastz alignment:
GRCh37 GCCAGATGGGGAAGGGCCGCTGGGGCCATGCTAAGCAGAGTctACTCTGCCTTCTCTGGGAACAGAGACCAtGACAGGGCTTG
HuRef GCCAGATGGGGAAGGGCCGCTGGGGCCATGCTAAGCAGAGTAGACTCTGCCTTCTCTGGGAACAGAGACCACGACAGGGCTTG

Switch process:
F1: L GCCAGATGGGGAAGGGCCGCTGGGGCCATGCTAA 1
F3: 4 CTTCTCTGGGAACAGAGACCATGACAGGGCTTG R
RF: GCCAGATGGGGAAGGGCCGCTGGGGCCATGCTAAGCAGAGTAGACTCTGCCTTCTCTGGGAACAGAGACCACGACAGGGCTTG
RR: CGGTCTACCCCTTCCCGGCGACCCCGGTACGATTCGTCTCATCTGAGACGGAAGAGACCCTTGTCTCTGGTGCTGTCCCGAAC
F2: 3 CGTCTCATCTGAGACG 2

Sequencing data:

HuRef

235742091 235742101 235742111 235742121 235742131 235742141 235742151 235742161 235742171 235742181 235742191
AAGGCAGCAGGGCCAGATGGGGAAGGGCCGCTGGGGCCATGCTAAGCAGAGTCTACTCTGCCTTCTCTGGGAACAGAGACCATGACAGGGCTTGAAGAGGATGCCACATGACCCGAGAGG
....................................................MK............................Y.....................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,c,,,,,,t,,cc,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,ag,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,ag,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,t,,,,,,,,,,,,,,,,,,,ag,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,

NA12878

236077351 236077361 236077371 236077381 236077391 236077401 236077411 236077421 236077431 236077441 236077451
AAGGCAGCAGGGCCAGATGGGGAAGGGCCGCTGGGGCCATGCTAAGCAGAGTCTACTCTGCCTTCTCTGGGAACAGAGACCATGACAGGGCTTGAAGAGGATGCCACATGACCCGAGAGG
....................................................MK............................C.....................................
........ .........................................................................C.....................................
.............. ..................................................................C.....................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ............................C.....................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,a,,,a,,,,,,,c,g,,,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,a,,,,,,,,,,,,,,,,
..................T.....A.......T..T........... .........................C.....................................
.................................................................C g,,,,,,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,, ............AG............................C.....................................
........................A....... ,,,,,,c,,,,,,c,c,,,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
........................................................................... ....C.....................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ...................................
.......................................................... ..................C.....................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,ag,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,,,,,,,,,,,,,, ................
...................................................GAAG...........................C.................... .......
....................................................AG............................C....................................
..........................................G.........AG............................C.....................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
....................................................AG............................C.....................................
...................................................G...G.........C................C...C........................ g,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
..................................................................................C.....................................
..................................................................................C.....................................

Variation data:

1kG:
2 236077401 rs56381894 C A NA12878=0|1 AF=0.363818 AFR_AF=0.1982 AMR_AF=0.4078 EAS_AF=0.3393 EUR_AF=0.4076 SAS_AF=0.5368
2 236077402 rs56401263 T G NA12878=0|1 AF=0.363818 AFR_AF=0.1982 AMR_AF=0.4078 EAS_AF=0.3393 EUR_AF=0.4076 SAS_AF=0.5368



Ensembl:
2 236077401 rs35057268 CT AG intergenic_variant

########################################################################################################################

Template-switch process:

chr3:28029612-28029627

Lastz alignment:
GRCh37 TCACTATTGATGCTAAGATTTTGAGAGCTGGGATTATATCTctCCTTTCCTTGTTTCTCATGGCATAAATGCCAATTAAATAA
HuRef TCACTATTGATGCTAAGATTTTGAGAGCTGGGATTATATCTAACCTTTCCTTGTTTCTCATGGCATAAATGCCAATTAAATAA

Switch process:
F1: L TCACTATTGATGCTAAGATTTTGAGAGCT 1
F3: 4 TTTCCTTGTTTCTCATGGCATAAATGCCAATTAAATAA R
RF: GGAGAGATATAATCCCTGCTCTCAAAATCTTAACATCAGTGGTGAAGATGCTCATCCTTGGAATTAGTTTTGGTCTTCACTATTGATGCTAAGATTTTGAGAGCTGGGATTATATCTAACCTTTCCTTGTTTCTCATGGCATAAATGCCAATTAAATAA
RR: CCTCTCTATATTAGGGACGAGAGTTTTAGAATTGTAGTCACCACTTCTACGAGTAGGAACCTTAATCAAAACCAGAAGTGATAACTACGATTCTAAAACTCTCGACCCTAATATAGATTGGAAAGGAACAAAGAGTACCGTATTTACGGTTAATTTATT
F2: 3 CCTCTCTATATTAGGG 2

Sequencing data:

HuRef

28004581 28004591 28004601 28004611 28004621 28004631 28004641 28004651 28004661 28004671 28004681
AGTTTTGGTCTTCACTATTGATGCTAAGATTTTGAGAGCTGGGATTATATCTCT*CCTTTCCTTGTTTCTCATGGCATAAATGCCAATTAAATAAATGAATAAACCAATTTATAAAAGAT
...................................................... .................................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,

*............................*................,,,,,,,,c,,,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,,,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,
...................................................AAA*............A........G...GA.....G....G...................A.......
...........................T................A......
....................................................AA*.....................................A...........................
,,*c,,,,,,,a,,a,,*,,,g,a,,,,,,,,c,,,cca,,a,,,,,,,,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,

NA12878

28029581 28029591 28029601 28029611 28029621 28029631 28029641 28029651 28029661 28029671 28029681
AGTTTTGGTCTTCACTATTGATGCTAAGATTTTGAGAGCTGGGATTATATCTCTCCTTTCCTTGTTTCTCATGGCATAAATGCCAATTAAATAAATGAATAAACCAATTTATAAAAGATT
........................................................................................................................
................. ...................................................................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ...............................................................................
........................ ..........................................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, .......................................................................
........................................... ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
............................................................ ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
...............C........... ,,,,,,,,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ..............................................
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,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ......................................
.................................T......A............ ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
................................................................................. ....................................
....................................................A...............G.......... ...................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ..
....................................................................G........T..........C.....G.......T.
..............................................................................G..............................A.
..........................................................................................T.......
........................G...............................................................................................
........................................................................................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,

Variation data:

########################################################################################################################

Template-switch process:

chr3:79662007-79662071

Lastz alignment:
GRCh37 TCTTTTGAGAAGTGTCTGATCACTTCAATCATTGCAAAACAATGTGCAAGTcCTcctctAGtACTTGCACATTGTTTTGCAATgATTGAAGTGATGCTATTAGTCATCAAGGGGATCAAAAATTA
HuRef TCTTTTGAGAAGTGTCTGATCACTTCAATCATTGCAAAACAATGTGCAAGTACTAGAGGAGGACTTGCACATTGTTTTGCAATAATTGAAGTGATGCTATTAGTCATCAAGGGGATCAAAAATTA

Switch process:
F1: L GCATAAATGTCTTCTTTTGAGAAGTGTCTGATCACTTCAATC 1
F3: 4 GCTATTAGTCATCAAGGGGATCAAAAATTAAAACATAAAAATCAT R
RF: GCATAAATGTCTTCTTTTGAGAAGTGTCTGATCACTTCAATCATTGCAAAACAATGTGCAAGTACTAGAGGAGGACTTGCACATTGTTTTGCAATAATTGAAGTGATGCTATTAGTCATCAAGGGGATCAAAAATTAAAACATAAAAATCAT
RR: CGTATTTACAGAAGAAAACTCTTCACAGACTAGTGAAGTTAGTAACGTTTTGTTACACGTTCATGATCTCCTCCTGAACGTGTAACAAAACGTTATTAACTTCACTACGATAATCAGTAGTTCCCCTAGTTTTTAATTTTGTATTTTTAGTA
F2: 3 TAGTGAAGTTAGTAACGTTTTGTTACACGTTCATGATCTCCTCCTGAACGTGTAACAAAACGTTA 2

Sequencing data:

HuRef

79744681 79744691 79744701 79744711 79744721 79744731 79744741 79744751 79744761 79744771
TGTCTGATCACTT*CAAT*CATTGCAAAA*CAATGTG*CAAGTCCT*CCTCTAGTA**CTTGCA*C**ATTGTTTTGCAATGATTGAAGTGATGCTATTAGTCATCAAGGGGAT*CAAAA
............. .... .......... ....... ......K. KK.K..... ...... . .............A................................ .....
,,,,,,,,,,,,,*,,,,*,,,,,,,,,,*,,,,,,,*,,,,, ......**.....**.**.............A....*...........................*.....
,,,,,,,,,,,,,c,,,,c,,,,,,,,,,c,,,,,,,c,,,,,,,,c,,,g,,,g,ac,,,,,,*,cat,,,,,,,,,,,,a,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,

,,,,,*,,,,,,,g,**,c,,,,c,**,,,,g,,,,,,,,a,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,,,,,,,,,c,,,,,
,,,,**,,,,,,*,**,,,,,,,,,,,,,a,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,

,,,,t,,,,a,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,
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79661991 79662001 79662011 79662021 79662031 79662041 79662051 79662061 79662071 79662081 79662091
TGTCTGATCACTTCAATCATTGCAAAACAATGTGCAAGTCCTCCTCTAGTACTTGCACATTGTTTTGCAATGATTGAAGTGATGCTATTAGTCATCAAGGGGATCAAAAATTAAAACATA
.......................................................................A................................................
.. ,,,,,,,a,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,..........A.....G..........T....A.......G..........T...........C............C....
,,,,,,,, ................................ A................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, .............................A................................................
....................................... .............................A................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,,,,,a,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,, .....................................A................................................
.A....... .....................................A................................................
.........CG............. .....................................A................................................
....... .....................................A......AG.....C.................... ,,,,,,,,,,,
,,,,,, .....................................A................................................
....................................... ,,,,a,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ...............................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,a,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, .....
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, .............................................
....................................... ,,,,t,,,,,,g,,,,,,,,,,,,c,,,,c,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, .........................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ........................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,g,,,,,a,,,,t,,,,,,,,,,,,,
....................................... t,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, .................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ........................

Variation data:

1kG:
3 79662060 rs7431813 G A NA12878=1|1 AF=0.875 AFR_AF=0.8676 AMR_AF=0.8718 EAS_AF=0.8859 EUR_AF=0.8678 SAS_AF=0.8834

Ensembl:
3 79662028 rs200284750 C A intron_variant

########################################################################################################################

Template-switch process:

chr3:85078066-85078133

Lastz alignment:
GRCh37 AATCCCTAGAATATGTATAGCTTATTAATGTGATATTCCAATTTATTCACATACTGTTTTAccgaaaTAAAACAGTATGTGAATAAATTGGAATATCAAATTTAATGTGTTTTAATACTATTATAACA
HuRef AATCCCTAGAATATGTATAGCTTATTAATGTGATATTCCAATTTATTCACATACTGTTTTATTTCGGTAAAACAGTATGTGAATAAATTGGAATATCAAATTTAATGTGTTTTAATACTATTATAACA

Switch process:
F1: L TATTATCCAAATCCCTAGAATATGTATAGCTTATTAATG 1
F3: 4 AATTTAATGTGTTTTAATACTATTATAACACGTATTTAATACTAT R
RF: TATTATCCAAATCCCTAGAATATGTATAGCTTATTAATGTGATATTCCAATTTATTCACATACTGTTTTATTTCGGTAAAACAGTATGTGAATAAATTGGAATATCAAATTTAATGTGTTTTAATACTATTATAACACGTATTTAATACTAT
RR: ATAATAGGTTTAGGGATCTTATACATATCGAATAATTACACTATAAGGTTAAATAAGTGTATGACAAAATAAAGCCATTTTGTCATACACTTATTTAACCTTATAGTTTAAATTACACAAAATTATGATAATATTGTGCATAAATTATGATA
F2: 3 ACTATAAGGTTAAATAAGTGTATGACAAAATAAAGCCATTTTGTCATACACTTATTTAACCTTATAGT 2

Sequencing data:

HuRef



85160741 85160751 85160761 85160771 85160781 85160791 85160801 85160811 85160821 85160831 85160841
TGTATAGC*TTATTAATGTGATATTCCAATTTATTCACATACTGTTTTACCGAAATAAAACAGTATG*TGAATAAATTGG*AATATCAAATTTAATGTGTTTTAATACTAT*TATAACAC
........ ........................................TTTCGG............ ............ .............................. ........
........*........................................TTTCGG............*............*..............................*........
,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,tttcgg,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,
,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,tttcgg,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,
........*........................................TTTCGG............*............*..............................*........
,,,,,,,,t,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,tttcgg,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,a,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,
........*........................................TTTCGG............*............*..............................*........

.........T............*.......................T......C........
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85078051 85078061 85078071 85078081 85078091 85078101 85078111 85078121 85078131 85078141 85078151
TGTATAGCTTATTAATGTGATATTCCAATTTATTCACATACTGTTTTA***C**CGAAATAAAACAGTATGTGAATAAATTGGAATATCAAATTTAATGTGTTTTAATACTATTATAACA
................................................ . S.................................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,***,**,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
C.A.......... ,,***,**,,,,,,,c,t,,,,,c,,,,,,t,,,,,,,,,t,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
........A...G..... ,,,,,,g,,,,,,,,a,,,,,,,,,,,,,,,,ta,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
.......................... ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, .............................................................
........ ,,,,,,c,,,,,,t,,,t,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,t,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,t,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*** ........................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,***,**,,,,,,,,,,, t,,,,,,,,,,,,,,,a,,,,,,,,,,,t,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
...........................................CG...***.**...C.....G........A ,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,a,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,ttt,**g,,***,,,,,,,,,,,,,,,,, .......................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*** ..............................................
.............................................. ..........................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*** ..............
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,
................................................TTT.**G.***.............................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,***,**,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,ttt,**g,***,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,***,**,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
................................................***.**........................................................G.........
................................................TTT.**G.***.............................................................
........................................G.......TTT.**G.***.............................................................
................................................TTT.**G.***.............................................................
................................................***.**..................................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,***,**,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,

Variation data:

1kG:
3 85078096 rs10689782 A ATT NA12878=0|1 AF=0.700679 AFR_AF=0.9584 AMR_AF=0.7723 EAS_AF=0.4137 EUR_AF=0.7008 SAS_AF=0.5971
3 85078099 rs563733672 GAA G NA12878=0|1 AF=0.700679 AFR_AF=0.9584 AMR_AF=0.7723 EAS_AF=0.4137 EUR_AF=0.7008 SAS_AF=0.5971

Ensembl:
3 85078097 rs567919964 C T intron_variant
3 85078098 rs78459071 C G,T intron_variant
3 85078099 rs75976830 G T intron_variant
3 85078100 rs75617083 A C intron_variant
3 85078101 rs75840157 A G intron_variant
3 85078102 rs76371245 A G intron_variant

########################################################################################################################

Template-switch process:

chr3:99913203-99913218

Lastz alignment:
GRCh37 ACCATTTTGATAGCAACCTTGAGTAGTTAGGCTCAGCCTGGcTGA-GCCTAacTAC-CA-TtGTCCTCCCTGTCACTGGGGCCTTCAATCCAGCCTAC
HuRef ACCATTTTGATAGCAACCTTGAGTAGTTAGGCTCAGCCTGGGTGAGGCCTATATACTCACTCGTCCTCCCTGTCACTGGGGCCTTCAATCCAGCCTAC

Switch process:
F1: L ACCATTTTGATAGCAACCTTGAGTAGTTAGGCTCAGCCT 1
F3: 4 CA-TTGTCCTCCCTGTCACTGGGGCCTTCAATCCAGCCTACTTTT R
RF: ACCATTTTGATAGCAACCTTGAGTAGTTAGGCTCAGCCTGGGTGAGGCCTATATACTCACTCGTCCTCCCTGTCACTGGGGCCTTCAATCCAGCCTACTTTT
RR: TGGTAAAACTATCGTTGGAACTCATCAATCCGAGTCGGACCCACTCCGGATATATGAGTGAGCAGGAGGGACAGTGACCCCGGAAGTTAGGTCGGATGAAAA
F2: 3 CATCAATCCGAGTCGG 2

Sequencing data:

HuRef

101395851 101395861 101395871 101395881 101395891 101395901 101395911 101395921 101395931 101395941
TCCTTTCACGCACCATTTTGATAGCAACCTTGA*GTAGTTAGGCTCAGCCTGGCTGA*GCCTAACTAC*CATTGTCCTCCCTGTCACTGGGGCCTTCAATCCAGCCTACTTTTAGGAAAT
................................. ..K............K....... ........K. .K.................................................
.................................G.......................*..........*...................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,g,,,g,,,,,ta,,,t,,c,cat,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,

,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,

,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
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99913161 99913171 99913181 99913191 99913201 99913211 99913221 99913231 99913241 99913251 99913261
TCCTTTCACGCACCATTTTGATAGCAACCTTGAGTAGTTAGGCTCAGCCTGGCTGAGCCTAACTACCATTGTCCTCCCTGTCACTGGGGCCTTCAATCCAGCCTACTTTTAGGAAATTAG
........................................................................................................................
........................................................................................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,t,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ....................................................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ...................................................................
........................A...A................ ,,,,,,,,,,,,,c,,,a,,,,,,,,,,,,,,,,,,a,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, .............................................................
...............G........T.......... ...................G........................G.......................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ............................................................
.......................................................G ,,,,,,,,a,,,,,g,,,,,,c,,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
.............................................................. c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,a,g,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,g,,,,,,,,,,,c,,,,
...G..... ............................................................................................................
...............................A...................A...... ,,,,,,,t,,,,,,,,c,,,,t,,,,,,
,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,g,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
..............................A..TA.C......G.....A................ ...........................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
..............................................................................C ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
............................................................G.T.......... ,,,,,,,,,,,,,c,,,,,,,,
.. ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
.......................................................GA.............. .................
..................................................... ,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ......
...............................N................... ,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,

Variation data:

########################################################################################################################

Template-switch process:

chr3:107924354-107924379

Lastz alignment:
GRCh37 CATTAATAATAACTAATGAGGATTAAtAtCACTAAGGCATcAATGAGG-ATTAATaATACTaAGgCAGTATTGATGCCTTAGTATTATTAATCCTCATTATTATA
HuRef CATTAATAATAACTAATGAGGATTAACAACACTAAGGCATAAATGAGGGATTAATGATACTGAG-CAGTATTGATGCCTTAGTATTATTAATCCTCATTATTATA

Switch process:
F1: L TCATTAATAATAACTAATGAGGATTAATATCACTAAGGCAT 1
F3: 4 GTATTGATGCCTTAGTATTATTAATCCTCATTATTATA R
RF: TCATTAATAATAACTAATGAGGATTAACAACACTAAGGCATAAATGAGGGATTAATGATACTGAGCAGTATTGATGCCTTAGTATTATTAATCCTCATTATTATA
RR: AGTAATTATTATTGATTACTCCTAATTGTTGTGATTCCGTATTTACTCCCTAATTACTATGACTCGTCATAACTACGGAATCATAATAATTAGGAGTAATAATAT
F2: 3 ACGGAATCATAATAATTAGGAGTAAC 2

Sequencing data:

HuRef

109407001 109407011 109407021 109407031 109407041 109407051 109407061 109407071 109407081 109407091
A*CATATATGCATCATTAATAATAACTAATGAGG*A*TTA*ATATCACTAAGGCATCAATGA*GGATTAATAATACTAAGGCAGTATTGATGCCTTAGTATTATTAAT*CCTCATTATTA
. ................................ . ... .C.A................. ............................................. ...........
.*................................*.*...*.C.A...........A.....G........G.....G..CAG.G.......................*...........
.*...T.G...C.....T................*.*...*. .................*.............................................*...........
.*................................*.T...*...A............. ,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,
,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*g,,,,,,,,,tc*,,,*,,,g,t,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,g,,,,,,,,,c,,,,,,,,,,,c,,,tcc,,,,,
,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,,,,,,,,a*,*,,,tcccc,,,c,,,,,,g,,g,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,

.................*.............................................*...........
,,,,,,,,,,,,,*t,ga,,,,,,,,t,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,

,,



NA12878

107924311 107924321 107924331 107924341 107924351 107924361 107924371 107924381 107924391 107924401 107924411
ACATATATGCATCATTAATAATAACTAATGAGGATTAATATCACTAAGGCATCAATGAGGATTAATAATACTAAGGCAGTATTGATGCCTTAGTATTATTAATCCTCATTATTATAAATA
......................................Y.A...............................................................................
........................................A...............................................................................
,,,,,,,,,,,,,,g,,,,,,,,,,,,,g,,,,,,,,,,,a,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,, ,,,,,,a,,,,t,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,a,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,a,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
.....C..... ,,,,,,,,,a,,,,,,a,,a,,,,,a,,,,,,,,,,a,,,,,,,c,a,,,,,,,,,,,,,,,,a,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,a,
..................... ,,,,,,,,a,,,,,,c,a,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
............................. .A...............................................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,g,gt,,,,,,,,,,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
.................. ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ......................................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,a, ...................................................................
................... ,,,,,,,g,gt,,,,,,,,,,,a,,,,,,,,,,,,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
........................................A......... .........................................................
........................................A......... .....................................................
c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,a,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,a,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,a,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
...............................C........A.................C.C.....C.C....... ..........................................
......................................C.A.................................... ......................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,a,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, .....................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,a,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ..................................
......................................C.A.............................................. ............................
......................................C.A............................................... ....................

Variation data:

########################################################################################################################

Template-switch process:

chr3:163871744-163871758

Lastz alignment:
GRCh37 CTCACCTACCTCTGCTTCCAGCCTATGTATTAACTTGTCAC-aCAATATATTGTGTGATCACAATAACgTAAAATAAACAAAA
HuRef CTCACCTACCTCTGCTTCCAGCCTATGTATTAACTTGTCACTGCAATATATTGTGTGATCACAATAACATAAAATAAACAAAA

Switch process:
F1: L CTCACCTACCTCTGCTTCCAGCCTATGTATTAACTTG 1
F3: 4 TGTGATCACAATAACGTAAAATAAACAAAA R
RF: CTCACCTACCTCTGCTTCCAGCCTATGTATTAACTTGTCACTGCAATATATTGTGTGATCACAATAACATAAAATAAACAAAA
RR: GAGTGGATGGAGACGAAGGTCGGATACATAATTGAACAGTGACGTTATATAACACACTAGTGTTATTGTATTTTATTTGTTTT
F2: 3 GTTATATAACACACT 2

Sequencing data:

HuRef

165354391 165354401 165354411 165354421 165354431 165354441 165354451 165354461 165354471 165354481 165354491
ATGTTACTGGCCTCACCTACCTCTGCTTCCAGCCTATGTATTAACTTGTCAC*ACAATATATTGTGTGATCACAATAACGTAAAATAAAC**AAAAAAACTGATTG*TTTTACTGAA**G
.................................................... ..................................... .............. .......... .
.................. ,,,,,,,,,,**,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,**,
T.....................T..G....*....T...T............*.*....A....G.G.................
..........G...........T..G..T................... ,,,,,,,,,,ca,,,,,,c,,,,,,,t,,,,,,,,,,ag,
....................................................TG.........................A..........**..............*..........**.
....................................................*.....................................**..............*..........**.
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163871701 163871711 163871721 163871731 163871741 163871751 163871761 163871771 163871781 163871791 163871801
ATGTTACTGGCCTCACCTACCTCTGCTTCCAGCCTATGTATTAACTTGTCACACAATATATTGTGTGATCACAATAACGTAAAATAAACAAAAAAACTGATTGTTTTACTGAAGACCTGA
........................................................................................................................
,,,,,,,,,,,,,,, c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
............. ....................................................................................................
........................................................................................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, .............................................................................................
........................ ,,,,,,,,g,,,,,,,,,,,,,ga,,,,ata,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
...............................................T.......... ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,g,,,t,t,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, .........................................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,a,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
........................................................................ .............................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, .........................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,,,,,,,,,,,, .......................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, .......................................................................
.......................................C.............. ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ...................
......A.T.............................................C...A........... ,,,,,,,,,,,,,,a,,
.......................................................................................................G................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,t,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,g,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
........................................................................................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
........................................................................................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,

Variation data:

1kG:
3 163871747 rs111902670 C CT NA12878=0|0 AF=0.546126 AFR_AF=0.6377 AMR_AF=0.4524 EAS_AF=0.6687 EUR_AF=0.4394 SAS_AF=0.4724
3 163871748 rs1470800 A G NA12878=0|0 AF=0.546126 AFR_AF=0.6377 AMR_AF=0.4524 EAS_AF=0.6687 EUR_AF=0.4394 SAS_AF=0.4724

Ensembl:
3 163871748 rs111902670 - T TG intergenic_variant
3 163871748 rs1470800 A G T intergenic_variant

########################################################################################################################

Template-switch process:

chr3:170821849-170821880

Lastz alignment:
GRCh37 GTGTTACTAAAAAGCTCTCTGCCCTGAAACATTAGAAATAAc----AATTaaacTTAAaggaAATTttcaaTTAACAGTTTGGAGGCGAGACATATACCAGAATCCCTATG
HuRef GTGTTACTAAAAAGCTCTCTGCCCTGAAACATTAGAAATAATTGAAAATTTCCTTTAAGTTTAATT----GTTAACAGTTTGGAGGCGAGACATATACCAGAATCCCTATG

Switch process:
F1: L GTGTTACTAAAAAGCTCTCTGCCCTGAAACATTAGAAA 1
F3: 4 ACAGTTTGGAGGCGAGACATATACCAGAATCCCTATG R
RF: GTGTTACTAAAAAGCTCTCTGCCCTGAAACATTAGAAATAATTGAAAATTTCCTTTAAGTTTAATTGTTAACAGTTTGGAGGCGAGACATATACCAGAATCCCTATG
RR: CACAATGATTTTTCGAGAGACGGGACTTTGTAATCTTTATTAACTTTTAAAGGAAATTCAAATTAACAATTGTCAAACCTCCGCTCTGTATATGGTCTTAGGGATAC
F2: 3 ATTAACTTTTAAAGGAAATTCAAATTAACAAT 2

Sequencing data:

HuRef

172304501 172304511 172304521 172304531 172304541 172304551 172304561 172304571 172304581 172304591 172304601
TTTTTGCTTCTGTGTTACTAAAAAGCTCTCTGCCCTGAAACATTAGAAATAACAATTAAACTTAAAGGAAATTTTCA**ATTAACAGTTTGGAGGCGAGACATATACCAGAATCCCTATG
....................................................K.T.G...A..TCCTTT..G...A. G........................................
............*.G....*.................*..............
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,**,t,g,,,a,,tccttt,,g,,,a,ttg,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
...................................................**.T.G...A..TCCTTT..G...A.TTG........................................
...................................................**.T.G...A..TCCTTT..G...A.TTG........................................
...................................................**.T.G...A..TCCTTT..G...A.TTG........................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,**,t,g,,,a,,tccttt,,g,,,a,ttg,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,**,t,g,,,a,,tccttt,,g,,,a,ttg,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,

NA12878

170821801 170821811 170821821 170821831 170821841 170821851 170821861 170821871 170821881 170821891 170821901
TTTTTGCTTCTGTGTTACTAAAAAGCTCTCTGCCCTGAAACATTAGAAATAACAATTAAA******CTTAAAGGAAATTTTCAA***TTAACAGTTTGGAGGCGAGACATATACCAGAAT
....................................................K....G.. ...T....KKK....T.. .................................
........ ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,***,,,,g,,aatttc,,,t,,,******,,t,,ttg,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,, .................................
...........T .................................
.................... .................................
.A.....G....C...... .................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,***,,,,g,,aatttc,,,t,,,******,,t,,ttg,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
.......................................... .................................
,,,,,,,,,,,,,,, .................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
..A................C.T..........G........C....C.. ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
................................................... ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,



,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ...............................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,t,t,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,t,,,,,,,
.........................A......A............... ,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,
.................................................... .........
.................................................... a,,,,,,,,
............................G...T......C..... a,,,,,,,,
.................................................... a,,,,,,

Variation data:

1kG:
3 170821849 rs374275436 TAAC T NA12878=1|1 AF=0.974042 AFR_AF=0.9856 AMR_AF=0.9597 EAS_AF=0.9891 EUR_AF=0.9622 SAS_AF=0.9652
3 170821856 rs368157985 T TGA NA12878=1|1 AF=0.987819 AFR_AF=0.9992 AMR_AF=0.9813 EAS_AF=0.999 EUR_AF=0.9742 SAS_AF=0.9796
3 170821859 rs370474250 A ATTTC NA12878=1|1 AF=0.987819 AFR_AF=0.9992 AMR_AF=0.9813 EAS_AF=0.999 EUR_AF=0.9742 SAS_AF=0.9796
3 170821863 rs376482815 A T NA12878=1|1 AF=0.988618 AFR_AF=1 AMR_AF=0.9827 EAS_AF=1 EUR_AF=0.9751 SAS_AF=0.9796
3 170821866 rs373875898 GGAAA G NA12878=1|1 AF=0.988618 AFR_AF=1 AMR_AF=0.9827 EAS_AF=1 EUR_AF=0.9751 SAS_AF=0.9796

Ensembl:
3 170821852 rs781523247 CAATTAAACTTAAAGGAAATTTTCAA TTGAAAATTTCCTTTAAGTTTAATTG intron_variant

########################################################################################################################

Template-switch process:

chr4:43027132-43027152

Lastz alignment:
GRCh37 ATATTGCATAACTGGGGGTAAACTTACATCTTGAAATTTGAaacTCAAATTTCCTTTGCTACAAAGGAAGTCTATTTCACAATC
HuRef ATATTGCATAACTGGGGGTAAACTTACATCTTGAAATTTGAGTTTCAAATTTCCTTTGCTACAAAGGAAGTCTATTTCACAATC

Switch process:
F1: L ATATTGCATAACTGGGGGTAAACTTACATCTT 1
F3: 4 CTTTGCTACAAAGGAAGTCTATTTCACAATC R
RF: ATATTGCATAACTGGGGGTAAACTTACATCTTGAAATTTGAGTTTCAAATTTCCTTTGCTACAAAGGAAGTCTATTTCACAATC
RR: TATAACGTATTGACCCCCATTTGAATGTAGAACTTTAAACTCAAAGTTTAAAGGAAACGATGTTTCCTTCAGATAAAGTGTTAG
F2: 3 CTTTAAACTCAAAGTTTAAAG 2

Sequencing data:

HuRef

42721851 42721861 42721871 42721881 42721891 42721901 42721911 42721921 42721931 42721941 42721951
ATCCTGTTTCTATATTGCATAACTGGGGGTAAACTTACATCTTGAAATTTGAAACTCAAATTTCCTTTGCTACAAAGGAAGTCTATTTCACAATCATTCATAAACTCTGCCATTATCTTT
....................................................GTT.................................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,
....................................................GTT.................................................................
....................................................GTT.................................................................
....................................................GTT.................................................................

NA12878

43027091 43027101 43027111 43027121 43027131 43027141 43027151 43027161 43027171 43027181 43027191
ATCCTGTTTCTATATTGCATAACTGGGGGTAAACTTACATCTTGAAATTTGAAACTCAAATTTCCTTTGCTACAAAGGAAGTCTATTTCACAATCATTCATAAACTCTGCCATTATCTTT
........................................................................................................................
... .........................................................................................................
,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
.....A .......................................................................................................
........ .....................................................................................................
,,,,,,,,,,, ....................................................................................................
,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,gc,,,,,,c,,,,,,,t,,t,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,g,,,,,,,,c,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
........................ ......................................................................................
.A...... ,,,,,,a,,,,,,,,,,,c,,g,,,,,,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,t,,,,,,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,t,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ................................................................
...................................... ................................................................
.... ,,,,,,,,,,,t,a,,,,c,,c,,,,,,,,,,c,,,,,,,,,,,,,t,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,a,,,a,,,,,c,,t,,,,a,,,,a,,,,,,,,,,,,,,,,,ta,,,,,,,,,,,,
....A...C..C.............T....T.G.....G.....C... ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
...........GA.....G.........T............ ,,,,,,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
..........G.......... ,,,,,,,c,,,,,,,c,,,,,t,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
......................................................................... ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,t,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ............................
.............................................................................. ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
...................................................................................................... .................
............................................................................................................C
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,

Variation data:

1kG:
4 43027141 rs62297786 A G NA12878=0|0 AF=0.868211 AFR_AF=0.975 AMR_AF=0.8631 EAS_AF=0.9871 EUR_AF=0.7793 SAS_AF=0.6963
4 43027142 rs62297811 A T NA12878=0|0 AF=0.868211 AFR_AF=0.975 AMR_AF=0.8631 EAS_AF=0.9871 EUR_AF=0.7793 SAS_AF=0.6963
4 43027143 rs63040061 C T NA12878=0|0 AF=0.868211 AFR_AF=0.975 AMR_AF=0.8631 EAS_AF=0.9871 EUR_AF=0.7793 SAS_AF=0.6963

Ensembl:
4 43027141 rs386673993 AAC GTT intron_variant

########################################################################################################################

Template-switch process:

chr4:54752568-54752582

Lastz alignment:
GRCh37 TATGTTGAAAGCATCCACTACCTCCCGGATTTTGTAGCACatccagtGcTacaAATTGATCCAAACTCTTAAATTCAAATCTTCCAAAAGAAA
HuRef TATGTTGAAAGCATCCACTACCTCCCGGATTTTGTAGCAC-----TGGATTTGAATTGATCCAAACTCTTAAATTCAAATCTTCCAAAAGAAA

Switch process:
F1: L GTATGTTGAAAGCATCCACTACCTCCCGGATTTTGTAGCAC 1
F3: 4 TTGATCCAAACTCTTAAATTCAAATCTTCCAAAAGAAA R
RF: GTATGTTGAAAGCATCCACTACCTCCCGGATTTTGTAGCACTGGATTTGAATTGATCCAAACTCTTAAATTCAAATCTTCCAAAAGAAA
RR: CATACAACTTTCGTAGGTGATGGAGGGCCTAAAACATCGTGACCTAAACTTAACTAGGTTTGAGAATTTAAGTTTAGAAGGTTTTCTTT
F2: 3 AAACATCGTGACCTA 2

Sequencing data:

HuRef

54447281 54447291 54447301 54447311 54447321 54447331 54447341 54447351 54447361 54447371
ACTGCATTCCAGTATG*TTGAAAGCAT*CCACTACCTCCCGGATTTTGTAGCACATCCAGTGCTACAAATTGAT*CCAAACTCTTAAATTCAAATC*TTCCAAAAGAAAAAAGGAAAGGA
................ .......... ..........................K.KKKTG.A.TTG....... ..................... .......................
................*..........*..........................*****TG.A.TTG.......*.....................T.......................
,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*****tg,a,ttg,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
................*..........*..........................*****TG.A.TTG.......*.....................*.......................
................*..........*..........................*****TG.A.TTG.......*.....................*.......................
,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*****tg,a,ttg,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*****tg,a,ttg,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*****tg,a,ttg,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*****tg,a,ttg,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*****tg,a,ttg,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,t,,,,,,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*****tg,a,ttg,,,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
................*..........*..........................*****TG.A.TTG.......*.....................*.......................

.......*.....................*.........C.............
,,,,,,,,,,,,

NA12878

54752521 54752531 54752541 54752551 54752561 54752571 54752581 54752591 54752601 54752611 54752621
ACTGCATTCCAGTATGTTGAAAGCATCCACTACCTCCCGGATTTTGTAGCAC***ATCCAGTGCTACAAATTGATCCAAACTCTTAAATTCAAATCTTCCAAAAGAAAAAAGGAAAGGAA
.................................................... ..KKKT..K.KKG....................................................
. ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,tgg,,***t,,*****,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,, .........................................TGG..***T..*****....................................................
.A....... ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,tgg,,***t,,*****,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
......... ..................................TGG..***T..*****....................................................
,,,,,,,,,,,,,, ..............................TGG..***T..*****....................................................
................. ..............................TGG..***T..*****....................................................
,,,,,,,,,,,,,, ...........................TGG..***T..*****....................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, G....................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ....................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ....................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ....................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ....................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
...........................G....G........ ,,,,,,,,a,,,,,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,g,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,



.................................................. ,,,,,,a,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
.................................................. ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
....................................................*** ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
.................................A..A....G....... ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
................ ...............................................
,,,,,,,,,,,,,,,, ...............................................
....................................................*** .....G....CA.............C.................

Variation data:

1kG:
4 54752567 rs139303241 C CTGG NA12878=1|1 AF=0.759784 AFR_AF=0.5961 AMR_AF=0.8069 EAS_AF=0.9058 EUR_AF=0.7545 SAS_AF=0.8027
4 54752575 rs67282403 GCTACA G NA12878=1|1 AF=0.798323 AFR_AF=0.6362 AMR_AF=0.8386 EAS_AF=0.9385 EUR_AF=0.7942 SAS_AF=0.8487

Ensembl:
4 54752568 rs746319676 ATCCA - intron_variant
4 54752573 rs62299623 G T intron_variant
4 54752578 rs59335631 A G T intron_variant
4 54752579 rs201204826 C T intron_variant
4 54752580 rs201813096 A G intron_variant

########################################################################################################################

Template-switch process:

chr4:56980429-56980450

Lastz alignment:
GRCh37 CACACCTATTGTAATATAGGCACCTATTGGCAAGCATAAGAaCC-GGGCCTGCAAgGAGGAATGGCATCACCTCCACTTTTCATG
HuRef CACACCTATTGTAATATAGGCACCTATTGGCAAGCATAAGACCCTGGGCCTGCAAAGAGGAATGGCATCACCTCCACTTTTCATG

Switch process:
F1: L CACACCTATTGTAATATAGGCACCTATTGGCAAGCA 1
F3: 4 GAATGGCATCACCTCCACTTTTCATG R
RF: CTCCTTGTAGGCCCGGTTCTTACGCTTGTCAATAGGTGCTATATACACACCTATTGTAATATAGGCACCTATTGGCAAGCATAAGACCCTGGGCCTGCAAAGAGGAATGGCATCACCTCCACTTTTCATG
RR: GAGGAACATCCGGGCCAAGAATGCGAACAGTTATCCACGATATATGTGTGGATAACATTATATCCGTGGATAACCGTTCGTATTCTGGGACCCGGACGTTTCTCCTTACCGTAGTGGAGGTGAAAAGTAC
F2: 3 GAGGAACGTCCGGGCCAAGAAT 2

Sequencing data:

HuRef

56675141 56675151 56675161 56675171 56675181 56675191 56675201 56675211 56675221 56675231 56675241
GGTGCTATATACACACCTATTGTAATATAGGCACCTATTGGCAAGCATAAGAA*CC*GGGCCTGCAAGGAGGAATGGCATCACCTCCACTTTTCATGCAAGAAAAAGGGAAAGAAAGGCA
..................................................... .. A..............................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,g,,,,,*,,*,,
.....................................................*.A*A.............C......GG.G........G.C....A..ATGG.....T..T.......
.....................................................*.
.....................................................C..*......AA.T............
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,g,,,,,ct,,,a,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,

,,,,,,,,,c,,,t,,,c,,,,,,a,,a,,*,,*,,,g,cctc,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,

NA12878

56980391 56980401 56980411 56980421 56980431 56980441 56980451 56980461 56980471 56980481 56980491
GGTGCTATATACACACCTATTGTAATATAGGCACCTATTGGCAAGCATAAGAACCGGGCCTGCAAGGAGGAATGGCATCACCTCCACTTTTCATGCAAGAAAAAGGGAAAGAAAGGCACA
........................................................................................................................
, A............G.....A.....A..........................................................A.......A....................T....
..................... .................................................................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,t,,,,g,,,,,,,,,,,,,c,,,,,,a,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
................................. ...........................................................G..........................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ............................................................................
................................................. ...............................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ............................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,c,,,,,,,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,a,a,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,a,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
..G............................G..... ...A..A......................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ........................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, .....C........C......................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
........................................................................................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
........................................................................................................................
.................................................................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,

Variation data:

########################################################################################################################

Template-switch process:

chr4:67591134-67591154

Lastz alignment:
GRCh37 GTAATTCTGAACTGTGGCTATATTAACCACAGTTCAGAATT-aCACTCTGAATTCAGAAGGTTCAGAAGGTTCAGAAGATGAG
HuRef GTAATTCTGAACTGTGGCTATATTAACCACAGTTCAGAATTCCCACTCTGAATTCAGAAGGTTCAGAAGGTTCAGAAGATGAG

Switch process:
F1: L GTAATTCTGAACTGTGGCTATATTAA 1
F3: 4 TGAATTCAGAAGGTTCAGAAGGTTCAGAAGATGAG R
RF: GAGTGTAATTCTGAACTGTGGCTATATTAACCACAGTTCAGAATTCCCACTCTGAATTCAGAAGGTTCAGAAGGTTCAGAAGATGAG
RR: CTCACATTAAGACTTGACACCGATATAATTGGTGTCAAGTCTTAAGGGTGAGACTTAAGTCTTCCAAGTCTTCCAAGTCTTCTACTC
F2: 3 CTCACATTAAGACTTGACACC 2

Sequencing data:

HuRef

67273701 67273711 67273721 67273731 67273741 67273751 67273761 67273771 67273781 67273791
CTTTATTGAGTGTAATTCTGAACTGTGGCT*ATATTAACCACAGTTCAGAATT**A**CACTCTGAATTCAGAAGGTTCAGAAGGTTCAGAAGATGAGTCAGAATTTAAGATTTTGTTCT
.............................. ...................... . ..............................................................
........................... ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
............ ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,**,cc,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,a,,,,g,g,,,,,,,,,,a,g,,g,a,,,,,cc,,c,g,,c,,,,,,,tcc**,c,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,c,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,**,**,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,

,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,

NA12878

67591101 67591111 67591121 67591131 67591141 67591151 67591161 67591171 67591181 67591191 67591201
CTTTATTGAGTGTAATTCTGAACTGTGGCTATATTAACCACAGTTCAGAATTACACTCTGAATTCAGAAGGTTCAGAAGGTTCAGAAGATGAGTCAGAATTTAAGATTTTGTTCTCCTGA
........................................................................................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,......................................................G..............................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ...................................................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, .......................................................................
.A.....T........ ......................................................................
.......................................................G.. ............................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, .....................................................................
...........................T......G...........G...... ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,,,c,c,,,,,,,,,,a,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ....................................
.............................................................C....TT......T.........C. .................
.........................G......T.................................A.....................GA.......T......A ..............
..................................................................A.C..................A..... ,,,,,g,g,,,,,
..........A....A............T..C..................A...........A..T......A.......................... t,,,,,,,,,
.....................................................................................T.............
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
........................................................G.......................A...............
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
........................................................................................................................
...........................................................C........GN......
......................................T............................C..T..G........A..................
..............C.....................G.A....G.................... ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
.............................................................................................C...............G......A...

Variation data:

########################################################################################################################



Template-switch process:

chr4:84454349-84454369

Lastz alignment:
GRCh37 ATATATATACAGGTGTGTATATATATTCATAGTTACGGGTGttAGGACTTGgACATATCTTTTGGGGAGGCATGTaTATATATACATGCCTG
HuRef ATATATATACAGGTGTGTATATATATTCATAGTTACGGGTGGGAGGACTTGAACATATCTTTTGGGGAGGCATGTGTATATATACATGCCTG

Switch process:
F1: L ATATATATACAGGTGTGTATATATATTCATAGTTAC 1
F3: 4 TCTTTTGGGGAGGCATGTATATATATACATGCCTG R
RF: ATATATATACAGGTGTGTATATATATTCATAGTTACGGGTGGGAGGACTTGAACATATCTTTTGGGGAGGCATGTGTATATATACATGCCTGGATTAATAGGTAAAAAAACAGGATTATGGATAAATTCATTACTAAGCATTGACTATCAACTACCATTTAATACATACTCTCCAATCCCAATAACAACCTCTGCAGGTAGGTGTTATTATCCTCATTTTACAGAGATGGTAATTATAACGGGTTGAATTGCACCTTCCCCAAAAGGTATGTCCAAGTCCTAACACCC
RR: TATATATATGTCCACACATATATATAAGTATCAATGCCCACCCTCCTGAACTTGTATAGAAAACCCCTCCGTACACATATATATGTACGGACCTAATTATCCATTTTTTTGTCCTAATACCTATTTAAGTAATGATTCGTAACTGATAGTTGATGGTAAATTATGTATGAGAGGTTAGGGTTATTGTTGGAGACGTCCATCCACAATAATAGGAGTAAAATGTCTCTACCATTAATATTGCCCAACTTAACGTGGAAGGGGTTTTCCATACAGGTTCAGGATTGTGGG
F2: 3 ATACAGGTTCAGGATTGTGGG 2

Sequencing data:

HuRef

84673331 84673341 84673351 84673361 84673371 84673381 84673391 84673401 84673411 84673421 84673431
TGTGTAAGTGTATATATATACAGGTGTGTATATATATTCATAGTTACGGGTGTTAGGACTT*GGACATATCTTTTGGGGAGGCATGTATATATATACATGC*CTGGATTAATAGGTAAAA
......................................................K...... ......K.T.............................. ..................
............................................ ,,,,,,,,g,,,,,,,ct,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,
....................................................GG.......*.A.....................................*..................

,,,,,,,c,,,,,,,,,,,,t,,,,,,,,,a,,,,,,,,
............*..................

NA12878

84454311 84454321 84454331 84454341 84454351 84454361 84454371 84454381 84454391 84454401 84454411
TGTGTAAGTGTATATATATACAGGTGTGTATATATATTCATAGTTACGGGTGTTAGGACTTGGACATATCTTTTGGGGAGGCATGTATATATATACATGCCTGGATTAATAGGTAAAAAA
.......................................C..............G................................................................T
, ..................................C...*..........G................................................................T
.... ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,,,*,c,t,,,a,,g,,,,,,,a,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,t
G..... ,,,,,,,,,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,t
,,,,,, ,,,,,,,,,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,t
,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,t
................ ,,,,,,,,,,,,,,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,t
.......... .................T...C...A...........GA..A..................T
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,a,,,,,,,,,,,,,,,,,,,t
, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,t
...................................T ,,,,,,,,,,,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,,,,,,,,gt
.......................................C ........................................................T
G..................................... ,,,,,,,,,,,t,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,t
,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,t,,,,,,,,t
.......................................C...*..........G........ ,,,,,,,,,t,,,,,,,,,,,,,,,,,t,,,,,,,,t
.......................................C...*..........G........ ...................................T
.......................................C...*....T.....G.............. ................................T
.......................................C...*..........G..................................... ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,t
..G....................................C...*..........G.............C.....C........G.G............ ,,,,,,,,,,,,,,,,,t
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,,,*,,,,,,,,,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,t
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,,,*,,,,,,,,,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,t
.......................................C...*..........G................G........... ........T
.......................................C...*..........T.T...........C.................... ,,,,,,,,t
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,,,*,,,,,,,,,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
.......................................C...*.....T....G......................A.......A..C............C.C............

Variation data:

########################################################################################################################

Template-switch process:

chr4:120423355-120423371

Lastz alignment:
GRCh37 CAAGGAGTAGGAGTGAAACATCTATGATGGATGTTtATCACAGtgcTGtttgtAaTaGtgaACActGCAAATATTACACCAAGGGACGTAGGTAAAT
HuRef CAAGGAGTAGGAGTGAAACATCTATGATGGATGTTAATCACAGCTATGACCCCAGTGGGCTACAAAGCAAATATTACACCAAGGGACGTAGGTAAAT

Switch process:
F1: L GAGAACCAAGGAGTAGGAGTGAAACATCTATGATGGATGTTTATCA 1
F3: 4 GTGAACACTGCAAATATTACACCAAGGGACGTAGGTAAATTATGGTTAC R
RF: GAGAACCAAGGAGTAGGAGTGAAACATCTATGATGGATGTTAATCACAGCTATGACCCCAGTGGGCTACAAAGCAAATATTACACCAAGGGACGTAGGTAAATTATGGTTACATCGATTTCATGTAATCATGATAATACATAAGAATATTTGTTAAAATGAAAAGTGGTTTCTAATACTTAAGCGGAAAAAAACAAATTACAAAGAACACTG
RR: CTCTTGGTTCCTCATCCTCACTTTGTAGATACTACCTACAATTAGTGTCGATACTGGGGTCACCCGATGTTTCGTTTATAATGTGGTTCCCTGCATCCATTTAATACCAATGTAGCTAAAGTACATTAGTACTATTATGTATTCTTATAAACAATTTTACTTTTCACCAAAGATTATGAATTCGCCTTTTTTTGTTTAATGTTTCTTGTGAC
F2: 3 ATAATGTTTGTCGTGAC 2

Sequencing data:

HuRef

120642751 120642761 120642771 120642781 120642791 120642801 120642811 120642821 120642831 120642841 120642851
CTTTTGATGGCG*AGAACCAAGGAGTAGGAGTGAAACATCTATGATGGATGTTTATCACAGTGCTGTTTGTAATAGTGAACACTGCAAATATTA*C*ACCAAGGGACGTAGGTAAATTAT
............ ................................................................................. . .......................
......G...G.A..................*......... ,,,,,,,,,*,a,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
...... ,,,,,,,,c,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
............*........*................................................G...................*...*.*........T...G......
,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,a,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,a,,,,,,,cta,,acccc,g,g,gct,,,aa,,,,,,,,,,*,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,

,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,
.............

,,,,,,

NA12878

120423301 120423311 120423321 120423331 120423341 120423351 120423361 120423371 120423381 120423391 120423401
CTTTTGATGGCGAGAACCAAGGAGTAGGAGTGAAACATCTATGATGGATGTTTATCACAGTGCTGTTTGTAATAGTGAACACTGCAAATATTACACCAAGGGACGTAGGTAAATTATGGT
........................................................................................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,t,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,, ........................................................................................................
,,,,,,,,, g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
............................ g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ...................................................................................
....C....T....... .....................................................................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ................................................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ........................................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
.................................................. .............................................................
................................................... ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
............ ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ....................................................
................................................................................. ................................
........................................................................................... ......................
................................................ ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, .............................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,n,n,,,,,,,,,,,,n,a,,,,,,,c,,,,,,,,,, ,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
....................................................................................................T..........G....C...
....................................................CT........G........... ,,,,,,,,,,,,,,,,,,t,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
.......................................................................C.............................T..............C...
.....T......T..T.....T.....T.T.T..G.......................T................... ,,,,,,,,,,,t,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,

Variation data:

########################################################################################################################

Template-switch process:

chr4:142875495-142875523

Lastz alignment:
GRCh37 CACCAACCTAATATTTCTATTTATATTAGGTTGGTGCAAAAgTA-----AcAGATCAATTGATAATTTGCACCATCAAATTACTTCTGCAC
HuRef CACCAACCTAATATTTCTATTTATATTAGGTTGGTGCAAAAATATATCAAAAGATCAATTGATAATTTGCACCATCAAATTACTTCTGCAC

Switch process:
F1: L CACCAACCTAATATTTCTATTT 1
F3: 4 AATTGATAATTTGCACCATCAAATTACTTCTGCAC R
RF: GATCTGTTACTTTTGCACCAACCTAATATTTCTATTTATATTAGGTTGGTGCAAAAATATATCAAAAGATCAATTGATAATTTGCACCATCAAATTACTTCTGCAC
RR: CTAGACAATGAAAACGTGGTTGGATTATAAAGATAAATATAATCCAACCACGTTTTTATATAGTTTTCTAGTTAACTATTAAACGTGGTAGTTTAATGAAGACGTG
F2: 3 CTAGACAATGAAAACGTGGTTGGATTATA 2

Sequencing data:

HuRef

143094921 143094931 143094941 143094951 143094961 143094971 143094981 143094991 143095001 143095011
TGTTACTTTTGCACCAACCTAATATTTCTA*TTTATA*TTAGGTTGGTGC***AAAA**GTAACAG*ATC*AATTGATAATTTGCACCATCAAATTACTTCTGCACCAATCTAATATTTC
.............................. ...... ............ .... ....... ... .................................................
.... ...**.......C.G.*.....C...........................................
..............................*......*............***....**.......*...*.................... ,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,



,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,*,,,,,,*,,,,,,,,,c,,caa,,,,**,gt,,,,*,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,ct,,,,,,,,,t,,,,,,t,,g,,,g,,,,,***,,,,ata,,t,,a*,a,g,ca,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,

,,,,*,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,

NA12878

142875471 142875481 142875491 142875501 142875511 142875521 142875531 142875541 142875551 142875561 142875571
TGTTACTTTTGCACCAACCTAATATTTCTATTTATATTAGGTTGGTGCAAAAGTAACAGATCAATTGATAATTTGCACCATCAAATTACTTCTGCACCAATCTAATATTTCAGAAAAAGC
........................................................................................................................
.......G.........T....C... .....................G......................................G......G.G..................
... ,,,,tt,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
...G..A......T......C.......A... ......................................................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,.....................................................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ...........................................................................
........................................ ...........................................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,g,,,,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,, ,,,,,,,,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, .....................................................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ........................................................................
....................C....G..... ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
.......................... ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
............................................................ ..................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ............................................
...................................................G...G........ ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,n,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ...........................................
................................G.C.... ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, .............................................A......................
,,,,,,,,,,,,,,,,,t,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
............................................TG....T....T...................A...... .............................
.................................................................... ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
............................................T.................................. ......................

Variation data:

########################################################################################################################

Template-switch process:

chr4:175312410-175312423

Lastz alignment:
GRCh37 AGCATAGCTTGAGTAACCAGCTATAATGTTTTCTGATATTCcagaatatcaGATAGGAAGAACTCACAGGGACACTCCAAATGTATTCTGG
HuRef AGCATAGCTTGAGTAACCAGCTATAATGTTTTCTGATATTC--------TGGATAGGAAGAACTCACAGGGACACTCCAAATGTATTCTGG

Switch process:
F1: L AGCATAGCTTGAGTAACCAGCTATAATGTTTTCTGATAT 1
F3: 4 TAGGAAGAACTCACAGGGACACTCCAAATGTATTCTGG R
RF: AGCATAGCTTGAGTAACCAGCTATAATGTTTTCTGATATTCTGGATAGGAAGAACTCACAGGGACACTCCAAATGTATTCTGG
RR: TCGTATCGAACTCATTGGTCGATATTACAAAAGACTATAAGACCTATCCTTCTTGAGTGTCCCTGTGAGGTTTACATAAGACC
F2: 3 AGACTATAAGACCT 2

Sequencing data:

HuRef

175548941 175548951 175548961 175548971 175548981 175548991 175549001 175549011 175549021 175549031
GTA*TGGCCAGGAGCATA**GCTTG*AGTAACCAGCTATAATGTTTTCTGATATTCCAG*AATATCAGATAGGAAGAACTCACAGGGACACTCC*AAATGTATTCTGGGGGACACTAAAT
... .............. ..... ................................. .....YR........................... .........................
,,,*,,,,,,,,,,,,,,**,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,
...*..............**.....*..............................*********TG...........................*.........................
,,,*,,,,,,,,,,,,,,**,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
...*..............**.....*..............................*********TG...........................*.........................
...*..............**.....*..............................*********TG...........................*.........................
,,,*,,,,,,,,,,,,,,**,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*********tg,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
...*..............**.....*..............................*********TG...........................*.........................
...*..............**.....*.................................*..................................*.........................
...T..............AGC....A.T...........................
,,,*,,,,,,,,,,,,,,**,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,*,,,,,,,,,,,,,,**,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*********tg,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,*,,,,,,,,,,,,,,**,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*********tg,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
...*..............**.....*.................................*..................................*.........................
,,,*,,,,,,,,,,,,,,**,,,,,*,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,t,,,,,,,,,,,a,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,a,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
...*..............**.....*..............................*********TG...........................*.........................
...*..............**.....*.................................*..................................*.........................

NA12878

175312361 175312371 175312381 175312391 175312401 175312411 175312421 175312431 175312441 175312451 175312461
GTATGGCCAGGAGCATAGCTTGAGTAACCAGCTATAATGTTTTCTGATATTCCAGAATATCAGATAGGAAGAACTCACAGGGACACTCCAAATGTATTCTGGGGGACACTAAATGTATTC
........................................................................................................................
..T ,,,,,,,,,,,t,,,,,,,cc,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,, ....................................................................................................
,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
........C..G.................C ,,,,,ag,,,,t,,,g,,,,,,,c,,,,,,,,g,,t,,,,,,,,,,g,,,,,a,,,,,,,,,at,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
............................T..... ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,a,,,,g,,,,,,,g,a,,,,,,,,,,,,,,,,,g,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ...........................................................
.................................................................. ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, .........................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,ta,,,,,,a,,,,t,,,,,,,,,,,
.....................................................................................A... ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
.......................................................................................... ,,,,,,,,,,,,,,,,,,
.........A......................G......A.................G......A.................. ,,,,,c,,,,,,,,,,a,c,,,a,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ..............
...................................................................................................................
................................................................................................
...................................................................T....... .................................
........................................................................................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,t,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
........................................................................................................................
..........................................................................................C......
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
..............................................................................................

Variation data:

1kG:
4 175312411 rs552443843 CCAGAA C NA12878=0|0 AF=0.226238 AFR_AF=0.1929 AMR_AF=0.1758 EAS_AF=0.5159 EUR_AF=0.1332 SAS_AF=0.1043

Ensembl:
4 175312412 rs71602411 CAGAATATCA TG intergenic_variant

########################################################################################################################

Template-switch process:

chr4:182127597-182127623

Lastz alignment:
GRCh37 GCACGACAGACAACACTCAGAAGAGTGTCTGCTATGAAAAaACAtATatTTtatggAAggATcTGTaATCTATTATAAAATTGTTGTATACTGAGTCATTATGATAT
HuRef GCACGACAGACAACACTCAGAAGAGTGTCTGCTATGAAAATACAGATCCTTCCATAAAATATATGTTATCTATTATAAAATTGTTGTATACTGAGTCATTATGATAT

Switch process:
F1: L TGCACGACAGACAACACTCAGAAGAGTGTCTGCTATGAAAA 1
F3: 4 ATCTATTATAAAATTGTTGTATACTGAGTCATTATGATAT R
RF: TGCACGACAGACAACACTCAGAAGAGTGTCTGCTATGAAAATACAGATCCTTCCATAAAATATATGTTATCTATTATAAAATTGTTGTATACTGAGTCATTATGATAT
RR: ACGTGCTGTCTGTTGTGAGTCTTCTCACAGACGATACTTTTATGTCTAGGAAGGTATTTTATATACAATAGATAATATTTTAACAACATATGACTCAGTAATACTATA
F2: 3 ATGTCTAGGAAGGTATTTTATATACAA 2

Sequencing data:

HuRef

182364541 182364551 182364561 182364571 182364581 182364591 182364601 182364611 182364621 182364631 182364641
ACACCTCTAAATGCACGACAGACAACACTCAGAAGAGTGTCTGCTATGAAAAAACATATATTTTATGGAAGGATCTGTAATCTATTAT*AAAATTGTTGTATACTGAGTCATTATGATAT
....................................................T...G..CC..CCATA..AT..A...T......... ...............................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,t,,,g,,cc,,ccata,,at,,a,,,t,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,t,,,g,,cc,,ccata,,at,,a,,,t,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
....................................................T...G..CC..CCATA..AT..A...T.........*...............................
,,,,,,,,,,,,,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,t,,,g,,cc,,ccata,,at,,a,,,t,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,t,,,g,,cc,,ccata,,at,,a,,,t,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,

,,,,,,,,,a,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,

NA12878

182127551 182127561 182127571 182127581 182127591 182127601 182127611 182127621 182127631 182127641 182127651
ACACCTCTAAATGCACGACAGACAACACTCAGAAGAGTGTCTGCTATGAAAAAACATATATTT***TATGGAAGGATCTGTAATCTATTATAAAATTGTTGTATACTGAGTCATTATGAT



....................................................T...G..CC.. .......AT..A...T......................................

..... ......................................

....... ......................................
,,,,,,,,, ......................................
.A...C...... ......................................
....................A ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
.. .................................................T...G..CC..CCA..***..AT..A...T......................................
,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
.................................................... ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
.....................................A.............. ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
...........N................................ ,,,,,,,a,,g,,,,,,a,,g,,,,,
.................................................... ,,,,,,,t,,,,t,,,,g,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,
...............................T.....C.......
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
....................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
....................................................
....................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
....................................................

Variation data:

1kG:
4 182127597 rs1378118 A T NA12878=1|1 AF=0.998802 AFR_AF=0.9955 AMR_AF=1 EAS_AF=1 EUR_AF=1 SAS_AF=1

Ensembl:
4 182127597 rs1378118 A T intergenic_variant
4 182127601 rs71645062 T G intergenic_variant
4 182127604 rs781579057 ATTTTATGGAAGG CCTTCCATAAAAT intergenic_variant
4 182127619 rs71645063 C A intergenic_variant
4 182127623 rs1823907 A T intergenic_variant

########################################################################################################################

Template-switch process:

chr5:41047165-41047178

Lastz alignment:
GRCh37 CTCTTCTAAGAAGCCATAGGTAATTCCTAGGTAGATGCCTTtTAAtAtaGAAAACCTTCTATATTAAAAGCTCCCTGTCTGTGGGCTTC
HuRef CTCTTCTAAGAAGCCATAGGTAATTCCTAGGTAGATGCCTTATAA-ACTGAAAACCTTCTATATTAAAAGCTCCCTGTCTGTGGGCTTC

Switch process:
F1: L CTCTTCTAAGAAGCCATAGGTAATTCCTAGGTAGATGC 1
F3: 4 AACCTTCTATATTAAAAGCTCCCTGTCTGTGGGCTTC R
RF: CTCTTCTAAGAAGCCATAGGTAATTCCTAGGTAGATGCCTTATAAACTGAAAACCTTCTATATTAAAAGCTCCCTGTCTGTGGGCTTC
RR: GAGAAGATTCTTCGGTATCCATTAAGGATCCATCTACGGAATATTTGACTTTTGGAAGATATAATTTTCGAGGGACAGACACCCGAAG
F2: 3 AAGATATAATTTTC 2

Sequencing data:

HuRef

41082881 41082891 41082901 41082911 41082921 41082931 41082941 41082951 41082961 41082971 41082981
TTGAAAATTGACTCTTCTAAGAAGCCATAGGTAATTCCTAGGTAGATGCCTTTTAATATAGAAAACCTTCTATATTAAAAGCTCCCTGTCTGTGGGCTTCGTCCCTCCTGCAAGTTTCTG
....................................................A.....CT............................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
....................................................A...*.CT............................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,a,,,*,ct,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
....................................................A...*.CT............................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,a,,,*,ct,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,a,,,*,ct,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
....................................................A...*.CT............................................................
....................................................A...*.CT............................................................

NA12878

41047121 41047131 41047141 41047151 41047161 41047171 41047181 41047191 41047201 41047211 41047221
TTGAAAATTGACTCTTCTAAGAAGCCATAGGTAATTCCTAGGTAGATGCCTTTTAATATAGAAAACCTTCTATATTAAAAGCTCCCTGTCTGTGGGCTTCGTCCCTCCTGCAAGTTTCTG
....................................................A.....CT............................................................
.G ................................................A...*.CT............................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,, .....................A...*.CT............................................................
.........,,,,,,,,,,,,,,,,t,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,a,,,*,ct,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,,,,
...................GT...G..........C ...........A...*.CT............................................................
......T. ...................................A...*.CT............................................................
,,,,,,,, ..................A...*.CT............................................................
,,,,,,,,, T............................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ............................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ............................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ............................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, .......................................................
.................................................... ,,,,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
C................................................... ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,t,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
...................................G................ ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,g,,,,,,,,,a,,,*,ct,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
....................................................A...*.CT......................... .................
....................................................A...*.CT...................... ,,,,,,,,,,,,,,,,
............ ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,t,,,,,,,,t,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,, .............................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,a,,,*,ct,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ............
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,a,,,*,ct,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,a,,,*,ct,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,a,
.................................................... ,,,,,t,,,,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,

Variation data:

1kG:
5 41047168 rs1974845 T A NA12878=1|1 AF=0.759385 AFR_AF=0.6309 AMR_AF=0.8141 EAS_AF=0.6776 EUR_AF=0.8867 SAS_AF=0.8476
5 41047171 rs62859160 AT A NA12878=1|1 AF=0.758986 AFR_AF=0.6301 AMR_AF=0.8127 EAS_AF=0.6776 EUR_AF=0.8867 SAS_AF=0.8476
5 41047174 rs1974846 T C NA12878=1|1 AF=0.758986 AFR_AF=0.6301 AMR_AF=0.8127 EAS_AF=0.6776 EUR_AF=0.8867 SAS_AF=0.8476
5 41047175 rs1974847 A T NA12878=1|1 AF=0.758187 AFR_AF=0.6263 AMR_AF=0.8141 EAS_AF=0.6776 EUR_AF=0.8867 SAS_AF=0.8476

Ensembl:
5 41047168 rs1974845 T A intron_variant
5 41047172 rs386687542 TATA ACT intron_variant

########################################################################################################################

Template-switch process:

chr5:69245706-69245719

Lastz alignment:
GRCh37 TAAAATATGCATTTGTGCTTTTAACTCTGAAAACCTGAATAccTATTCAACTGTTGATTCTGAGTATTTACAGAACTTTATTt
HuRef TAAAATATGCATTTGTGCTTTTAACTCTGAAAACCTGAATAGGTATTCAACTGTTGATTCTGAGTATTTACAGAACTTTATTC

Switch process:
F1: L TAAAATATGCATTTGTGCTTTTAACTCTGAAAACC 1
F3: 4 ACTGTTGATTCTGAGTATTTACAGAACTTTATT R
RF: TAAAATATGCATTTGTGCTTTTAACTCTGAAAACCTGAATAGGTATTCAACTGTTGATTCTGAGTATTTACAGAACTTTATT
RR: ATTTTATACGTAAACACGAAAATTGAGACTTTTGGACTTATCCATAAGTTGACAACTAAGACTCATAAATGTCTTGAAATAA
F2: 3 ACTTATCCATAAGT 2

Sequencing data:

HuRef

69281421 69281431 69281441 69281451 69281461 69281471 69281481 69281491 69281501 69281511 69281521
TGAAAAGAGACTAAAATATGCATTTGTGCTTTTAACTCTGAAAACCTGAATA*CCTATTCAACTGTTGATTCTGAGTATTTACAGAACTTTATTTCTTCTTTGGACATGCTTTCGCAGTT
.................................................... ...................................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,
....................................................*........G...................................................G......
....................................................*................................................G..................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
....................................................*...................................................................
,,,,,,c,,,,,*,c,,,,,,,,,,,,,,,g,,,,,,,,,c,t,,ta,,c,,c,,c,c,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*gc,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,c,,t,,,,,g

NA12878

69245661 69245671 69245681 69245691 69245701 69245711 69245721 69245731 69245741 69245751 69245761
TGAAAAGAGACTAAAATATGCATTTGTGCTTTTAACTCTGAAAACCTGAATACCTATTCAACTGTTGATTCTGAGTATTTACAGAACTTTATTTCTTCTTTGGACATGCTTTCGCAGTTT
........................................................................................................................
.......................... ............................................................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
..................G................T..........................A.........................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,



,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
........................................................................................................................
........................................................................................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
......................................................................................................T..T......TC....N.
........................................................................................................................
........................................................................................................................
........................................................................................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
........................................................................................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
........................................................................................................................

................................................................................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,

Variation data:

########################################################################################################################

Template-switch process:

chr5:70120774-70120787

Lastz alignment:
GRCh37 TAAAATATGCATTTGTGCTTTTAACTCTGAAAACCTGAATAccTATTCAACTGTTGATTCTGAGTATTTACAGAACTTTATTt
HuRef TAAAATATGCATTTGTGCTTTTAACTCTGAAAACCTGAATAGGTATTCAACTGTTGATTCTGAGTATTTACAGAACTTTATTC

Switch process:
F1: L TAAAATATGCATTTGTGCTTTTAACTCTGAAAACC 1
F3: 4 ACTGTTGATTCTGAGTATTTACAGAACTTTATT R
RF: TAAAATATGCATTTGTGCTTTTAACTCTGAAAACCTGAATAGGTATTCAACTGTTGATTCTGAGTATTTACAGAACTTTATT
RR: ATTTTATACGTAAACACGAAAATTGAGACTTTTGGACTTATCCATAAGTTGACAACTAAGACTCATAAATGTCTTGAAATAA
F2: 3 ACTTATCCATAAGT 2

Sequencing data:

HuRef

70156491 70156501 70156511 70156521 70156531 70156541 70156551 70156561 70156571 70156581
TGAAAAGAGACTAAAATATGCATTTGTGCTTTTAACTCTGAAAACCT*GAATACCTATT*CAACTGTTG**ATTCTGAGTATTTACAGAACTTTA*TTTCTTC*TTTGG*ACATGCTTT*
............................................... ........... ......... ........................ ....... ..... .........
.................................*..........*..*.*.........*.*.......**.*......................*.......*...*.*......*..*
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...............................................*...........*......G..GAT.......................*.......T.....*.........C
...............................................*...........*.........**........................*.......*.....*.........*
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,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,**,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,*,,,,,*,,,,,,,,,*
...............................................*...........*.........**........................*.......*.....*.........*
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,**,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,*,,,,,*,,,,,,,,,*
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,**,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,*,,,,,*,,,,,,,,,*
...............................................*...........*..G......**........................*.......*.....*.........*

,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,**,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,*,,,,,*,,,,,,,,,*
,,*,,,,,,,,,*

NA12878

70120731 70120741 70120751 70120761 70120771 70120781 70120791 70120801 70120811 70120821 70120831
TGAAAAGAGACTAAAATATGCATTTGTGCTTTTAACTCTGAAAACCTGAATACCTATTCAACTGTTGATTCTGAGTATTTACAGAACTTTATTTCTTCTTTGGACATGCTTTCGCAGTTT
........................................................................................................................
....................A ,,,,,,,,,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
........................ ,,,,,,,,,,,,,,,,,t,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
............................T ....................................................................................
.............................G......G...G... ..................C............................................
.....C.G....C.C...........G...G.........T.G... ............................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ..........................................................
.................................................... ................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
................................................................. ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
..........TN....G.....C......................... ........
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, .....
.......................A.........................T....A.......CTN..............
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
........................................................................................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
........................................................................................................................
........................................................................................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
........................................................................................................................
.............................................................................................G.......................C..
........................................................................................................................
........................................................................................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,

Variation data:

########################################################################################################################

Template-switch process:

chr5:107452444-107452460

Lastz alignment:
GRCh37 GATAGATGAATAATACCGTTTTCAAAAGAAATTATGTGCAC-AtAATTTCTTATCACTCAAAAAAACAGCTCAGATAGATCCAT
HuRef GATAGATGAATAATACCGTTTTCAAAAGAAATTATGTGCACAAAAATTTCTTATCACTCAAAAAAACAGCTCAGATAGATCCAT

Switch process:
F1: L GATAGATGAATAATACCGTTTTCAAAAGAAATTA 1
F3: 4 ATCACTCAAAAAAACAGCTCAGATAGATCCAT R
RF: GATAGATGAATAATACCGTTTTCAAAAGAAATTATGTGCACAAAAATTTCTTATCACTCAAAAAAACAGCTCAGATAGATCCAT
RR: CTATCTACTTATTATGGCAAAAGTTTTCTTTAATACACGTGTTTTTAAAGAATAGTGAGTTTTTTTGTCGAGTCTATCTAGGTA
F2: 3 TTCTTTAATACACGTGT 2

Sequencing data:

HuRef

107480301 107480311 107480321 107480331 107480341 107480351 107480361 107480371 107480381 107480391 107480401
AAGAATGGGATGATAGATGAATAATACCGTTTTCAAAAGAAATTATGTGCAC*ATAATTTCTTATCACTC**AAAAAAACAGCTCAGATAGAT*CCAT*CCTGGGATTA*ACA*CCCAGG
.................................................... .A............... ..................... .... .......... ... ......
....................................................*. ,,,,,*,,,,*,,,,,,,,,,cc,c*,,,g,,
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,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,a,a,,,,,,,,,,,,,,,**,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,*,,,,,,,,,,*,,,*,,,,,,
..............*....*............**C............*..C.*.A...............**...
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,a,a,,,,,,,,,,,,,,,**,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,*,,,,,,,,,,*,,,*,,,,,,
....................................................A.A...............**.....................*....*..........*...*......
....................................................A.A...............**.....................*....*..........*...*......
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,a,a,,,,,,,,,,,,,,,**,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,*,,,,,,,,,,*,,,*,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,a,a,,,,,,,,,,,,,,,**,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,*,,,,,,,,,,*,,,*,,,,,,
....................................................A.A...............**.....................*....*..........*...*......
....................................................A.A...............**.....................*....*..........*...*......
....................................................A.A...............**.....................*....*..........*...*......
....................................................A.A...............**.....................*....*..........*...*......
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,a,a,,,,,,,,,,,,,,,ca,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,,,,c,,,,,,,,,,*,,,c,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,a,,,,,,,,,,,,,,,**,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,*,,,,c,,,,,*,,,*,,,,,,
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107452401 107452411 107452421 107452431 107452441 107452451 107452461 107452471 107452481 107452491 107452501
AAGAATGGGATGATAGATGAATAATACCGTTTTCAAAAGAAATTATGTGCA*C*ATAA*TTTCTTATCACTCA*AAAAAACAGCTCAGATAGATCCATCCTGGGATTAACACCCAGGTAT
................................................... . .A.. .............. ..............................................
.... ..............................................*.A.A..*..............*..............................................
,,,,,,,,,,,, ......................................*.A.A..*..............*..............................................
..T.....T............A.. c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,a,a,,*,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,, g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,a,a,,*,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
.................................A ...........*.A.A..*..............*.G............................................
................................... a*,,,,*,,,,,,,,,,,,,,*,,g,,t,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, .A..*..............*..............................................
.............................................. ,,*,,,t,,,,,,,a,,*,,t,,,,,,,,,,,,c,,,,a,,,,,,,,,,,,,,,,,,a,,,,,,
,,,,,,, .......................................*.A.A..*..............*..............................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,*,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,c,,,,,,,,,,,,c,,,,,,,,t,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, .............*..............................................
.T........G...C.C............. ...........*..............................................
............ ..........................*.A.A..*..............*..............................................



...............A............T......................*.*.A..* ,,,,,,,,,,*,,,,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,g,,,,,,,,,,,,,t,,,,,,,

................................................. .........*.......................G......................
,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,a,a,,*,,,,,,,,,,,,,,* .............................................
...................................................*.A.A..*A.............C...... ,,,,,,,,,,,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,a,a,,*,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,, ................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,a,a,,*,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ........................
......A....A............................T...... ......*.......................C......................
.................................................G.*.A.A..*..............*....................... ....................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,a,a,,*,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,a,a,,*,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, .

Variation data:

1kG:
5 107452450 rs60289405 C CA NA12878=1|1 AF=0.695687 AFR_AF=0.3865 AMR_AF=0.7334 EAS_AF=0.9276 EUR_AF=0.663 SAS_AF=0.8814
5 107452452 rs5010690 T A NA12878=1|1 AF=0.717652 AFR_AF=0.4516 AMR_AF=0.7435 EAS_AF=0.9306 EUR_AF=0.6769 SAS_AF=0.8814

Ensembl:
5 107452451 rs60289405 - A intron_variant
5 107452452 rs5010690 T A intron_variant

########################################################################################################################

Template-switch process:

chr5:120770300-120770325

Lastz alignment:
GRCh37 TATTCTGTCCATTTTAATGAGAAAACAAGTACAGAAAGATAttTATCTTTCTGTAGAAGGTCAAGGTAATTAATGACAAAATC
HuRef TATTCTGTCCATTTTAATGAGAAAACAAGTACAGAAAGATAAATATCTTTCTGTAGAAGGTCAAGGTAATTAATGACAAAATC

Switch process:
F1: L TATTCTGTCCATTTTAATGAGAAAACAAG 1
F3: 4 GAAGGTCAAGGTAATTAATGACAAAATC R
RF: TATTCTGTCCATTTTAATGAGAAAACAAGTACAGAAAGATAAATATCTTTCTGTAGAAGGTCAAGGTAATTAATGACAAAATC
RR: ATAAGACAGGTAAAATTACTCTTTTGTTCATGTCTTTCTATTTATAGAAAGACATCTTCCAGTTCCATTAATTACTGTTTTAG
F2: 3 ATGTCTTTCTATTTATAGAAAGACAT 2

Sequencing data:

HuRef

120798161 120798171 120798181 120798191 120798201 120798211 120798221 120798231 120798241 120798251 120798261
CTAAACAGGACTATTCTGTCCATTTTAATGAGAAAACAAGTA*CAGAAAGATATTTAT**CTTTCTGTAG*AAGGT*CAAGGTAATTAATGACAAAATCTCCT*CCAGTTGGGAAATTAG
.......................................... ..........AA... .......... ..... .......................... ................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,, ......
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,aa,,,**,,,,,,,,,,*,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ...................*..........AA...**..........*.....*..........................*................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,aa,,,**,,,,,,,,,,*,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,aa,ta**,,,a,,,,,,*,,,,,a,,,,,,,,,,,, ,,,,,,
..........................................*..........AA...**..........*.....*..........................*................
..........................................C.G........AA...TCT.........A.....*..........................C...............
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,,,,,,*,,,,,,,,,caa,,,**,,,,,,,,,,*,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,
..........................................*..........AA...**..........*.....*..........................*................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,aa,,,**,,,,,,,,,,*,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,
.........G................................*..........AA...**..........*.....*..........................*................
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120770261 120770271 120770281 120770291 120770301 120770311 120770321 120770331 120770341 120770351 120770361
CTAAACAGGACTATTCTGTCCATTTTAATGAGAAAACAAGTACAGAAAGATATTTATCTTTCTGTAGAAGGTCAAGGTAATTAATGACAAAATCTCCTCCAGTTGGGAAATTAGGAGGTA
....................................................AA..................................................................
...,,,g,,,,,,,,,c,g,,,,,,,g,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,aa,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
........................ ..................AA..................................................................
................................... ,,,,,,,,,,,,,,aa,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
.AN........C...... ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,aa,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,aa,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ................T.................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ................................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,t,t,t,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
....................................................AA.... .............................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, .........................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,aa,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
................................... ,,c,,,,,,,,c,,,,,,c,,,,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, .......................................................
....................................................AA...............................A ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,aa,,,,,,, ................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,aa,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ........................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,aa,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ....
.............................................C.C....AAA.........C.................... ,,,,,,,,,,,,,,,,,a,,,
....................................................AA.............................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,aa,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,aa,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,aa,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,aa,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,aa,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,

Variation data:

1kG:
5 120770312 rs10072075 T A NA12878=1|1 AF=0.92492 AFR_AF=0.9251 AMR_AF=0.9784 EAS_AF=0.8433 EUR_AF=0.9751 SAS_AF=0.9192
5 120770313 rs10072076 T A NA12878=1|1 AF=0.92492 AFR_AF=0.9251 AMR_AF=0.9784 EAS_AF=0.8433 EUR_AF=0.9751 SAS_AF=0.9192

Ensembl:
5 120770312 rs10072075 T A intergenic_variant
5 120770313 rs10072076 T A intergenic_variant

########################################################################################################################

Template-switch process:

chr6:3027013-3027033

Lastz alignment:
GRCh37 TCTTCCCATAAAGTGGGCTGATGCGCTGGAACGTCGATGCAgC--------CAgT-GATGTGTTTGATGAGAATGTATTGAGAGTAAAGCTGCCCA
HuRef TCTTCCCATAAAGTGGGCTGATGCGCTGGAACGTCGATGCATCAAACACATCACTGGATGTGTTTGATGAGAATGTATTGAGAGTAAAGCTGCCCA

Switch process:
F1: L TCTTCCCATAAAGTGGGCTGATGCGCTGGAACGTCGATG 1
F3: 4 AGAATGTATTGAGAGTAAAGCTGCCCA R
RF: TCTTCCCATAAAGTGGGCTGATGCGCTGGAACGTCGATGCATCAAACACATCACTGGATGTGTTTGATGAGAATGTATTGAGAGTAAAGCTGCCCA
RR: AGAAGGGTATTTCACCCGACTACGCGACCTTGCAGCTACGTAGTTTGTGTAGTGACCTACACAAACTACTCTTACATAACTCTCATTTCGACGGGT
F2: 3 GTAGTTTGTGTAGTGACCGAC 2

Sequencing data:

HuRef

2971971 2971981 2971991 2972001 2972011 2972021 2972031 2972041 2972051
CCCCATTTCTTTCTTCCCATAAAGTGGG*CTGATGCGCTGGAAC*GTCGATGCAGC********CAGT*GATGTGTTTGATGAGAATGTA*TTGAGAGTAAAGCTG*CCCAGAAT*CC*A
............................ ............... .........K. ..S. ..................... ............... ........ .. .
, .....*...............*...C....TA.********....*..............T.....C*....C.T........*........*..*.
,,,,,,,
............................*...............*.........T.AACACAT*..C.G...............*.....*........*......*........*..**
............................*...............*.........T.AAACACAT..C.G.....................*...............*........*..*.
............................*...............*.........T.AAACACAT..C.G.....................*...............*........*..*.
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,********,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,c,,*,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,t,aaacacat,,c,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,*,,*,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,********,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,*,,*,
............................*...............*.........T.AAACACAT..C.G........C..........C.T...............*...C....*..*.
............................*...............*...........********....*.....................*...............*........*..*.
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,********,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,*,,*,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,t,aaacacat,,c,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,*,,*,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,tt,a,,,,,,,,,,,,t,,,,,,,,,t,aaacacat,,c,g,,,,,,,,,t,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,c,,,,,,,,*,,t,
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3026971 3026981 3026991 3027001 3027011 3027021 3027031 3027041 3027051
CCCCATTTCTTTCTTCCCATAAAGTGGGCTGATGCGCTGGAACGTCGATGCAGC********CAG****T*GATGTGTTTGATGAGAATGTATTGAGAGTAAAGCTGCCCAGAATCCAAG
....................................................T. ..C . .................................................
...... ..........................................T.AAACACAT..C****.G.................................................
.........G......... ...............................T.AAACACAT..C****.G..................................A..............
........................ ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,t,aaacacat,,c****,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
................G...C...AC.......C.......C .................................................
................................................ .................................................
.....G.G.G...G.........C..........A.......GC........C.******** .................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, .................................................
.................................................... .................................................
...................................C................ .................................................
.....C...A........C....T.T....C...A........A...... ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,t,aaacacat,,c****,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
.........G.......................T....T............ ,,,,,,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,t,,t,,,a,,,,



..................,,,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,t,aaaca***,,,cactg*,,,,,,,a,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,

.................................................... ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,

.................................................... ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,

..G.......................... .....................T.AAACACAT..C****.G.................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
....................C............................... ............................................
...........G.................G........... ..........................................
.......................................T............ ,,,,,,c,,,,,,,,,,,t,c,,,,,,,,,,,,,,,g,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,a,,,,,t,,,,,,,,,a,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, C...................T..A..........
....................................................T.AAACACAT..C****.G...................... ..........................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,a,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,

Variation data:

1kG:
6 3027015 rs2326109 G T NA12878=1|1 AF=0.652756 AFR_AF=0.5129 AMR_AF=0.7003 EAS_AF=0.6647 EUR_AF=0.7455 SAS_AF=0.7004
6 3027016 rs3081532 C CAAACACAT NA12878=1|1 AF=0.654952 AFR_AF=0.5151 AMR_AF=0.7032 EAS_AF=0.6677 EUR_AF=0.7475 SAS_AF=0.7014
6 3027019 rs2326110 G C NA12878=1|1 AF=0.652756 AFR_AF=0.5129 AMR_AF=0.7003 EAS_AF=0.6647 EUR_AF=0.7455 SAS_AF=0.7004
6 3027020 rs6149391 T TG NA12878=1|1 AF=0.654952 AFR_AF=0.5151 AMR_AF=0.7032 EAS_AF=0.6677 EUR_AF=0.7475 SAS_AF=0.7014

Ensembl:
6 3027015 rs386696229 GCCAGT TCAAACACATCACTG non_coding_transcript_exon_variant

########################################################################################################################

Template-switch process:

chr6:4365709-4365735

Lastz alignment:
GRCh37 AGAGCAAAAAATTAATACCTACAGCAAGTGTAACTAGATACagTgagaggTTAgTAAg----aAagGTAATATGTTTTGTTTTTATCTTATTCCTATTCATAAATA
HuRef AGAGCAAAAAATTAATACCTACAGCAAGTGTAACTAGATACCTT----TCTTACTAACCTCTCACTGTAATATGTTTTGTTTTTATCTTATTCCTATTCATAAATA

Switch process:
F1: L AGAGCAAAAAATTAATACCTACAGCAAGTGTAACTAGA 1
F3: 4 ATATGTTTTGTTTTTATCTTATTCCTATTCATAAATA R
RF: AGAGCAAAAAATTAATACCTACAGCAAGTGTAACTAGATACCTTTCTTACTAACCTCTCACTGTAATATGTTTTGTTTTTATCTTATTCCTATTCATAAATA
RR: TCTCGTTTTTTAATTATGGATGTCGTTCACATTGATCTATGGAAAGAATGATTGGAGAGTGACATTATACAAAACAAAAATAGAATAAGGATAAGTATTTAT
F2: 3 ATGGAAAGAATGATTGGAGAGTGACAT 2

Sequencing data:

HuRef

4310661 4310671 4310681 4310691 4310701 4310711 4310721 4310731 4310741 4310751
GA*TTCACGTATAGAGCAAAAAA**TTAATACCTACAGCAAGTGTAACTAGATACAGTGAGAGGTTAGTAA****GAAAGGTAATATGTTTT*G*TTTTTATCTT*ATTCCTATTCATAA
.. .................... ..............................CT..K.KTC...C... TC.CT............ . .......... ..............
..*....................**..............................CT.****TC...C...CCTCTC.CT............*.*..........*..............
..*....................**..............................CT.****TC...C...CCTCTC.CT............*.*..........*..............
..*....................**..............................CT.****TC...C...CCTCTC.CT............*.*..........*..............
,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,**,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,ct,****tc,,,c,,,cctctc,ct,,,,,,,,,,,,*,*,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,
..*....................**..............................CT.****TC...C...CCTCTC.CT............*.*..........*..............
,,t,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,at,a,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,ct,****tc,,,c,,,cctctc,ct,,,,,,,,,,,,*,t,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,

,,,,a,,,,,,,g,*,,,,,,,,,,a,,c,,,,,,,,,,,
.........
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4365661 4365671 4365681 4365691 4365701 4365711 4365721 4365731 4365741 4365751 4365761
GATTCACGTATAGAGCAAAAAATTAATACCTACAGCAAGTGTAACTAGATACAGTGAGAGGTTAGTAA****GAAAGGTAATATGTTTTGTTTTTATCTTATTCCTATTCATAAATATGT
....................................................CT..K.KTC...C... TC.CT...........................................
,,,,,,,,,,,,, ...........................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ...........................................
,,,,,,,,,,,,, ...........................................
,,,,,,,,,,,,,,, ...........................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ...........................................
.................................................... ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
T...........C...GC..G............. ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
.................................................... ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
.................................................... ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,a
........G........................T..... ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
...............................T.......G........ ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
.................................................... ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
.................................................... .........................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, .........................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,ct,****tc,,,c,,,cctctc,ct,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
....................................................CT.****TC...C...CCTCTC.CT...........................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,ct,****tc,,,c,,,cctctc,ct,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
.................................................... ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,ct,****tc,,,c,,,cctctc,ct,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
....................................................CT.****TC...C...CCTCTC.CT...........................................
.................................................... t,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
.................................................... ....................................

Variation data:

1kG:
6 4365712 rs76297440 A C NA12878=1|1 AF=0.999201 AFR_AF=0.997 AMR_AF=1 EAS_AF=1 EUR_AF=1 SAS_AF=1
6 4365713 rs78153692 G T NA12878=1|1 AF=0.999201 AFR_AF=0.997 AMR_AF=1 EAS_AF=1 EUR_AF=1 SAS_AF=1
6 4365715 rs76706288 G T NA12878=1|1 AF=0.999201 AFR_AF=0.997 AMR_AF=1 EAS_AF=1 EUR_AF=1 SAS_AF=1
6 4365724 rs78311386 G C NA12878=1|1 AF=0.999002 AFR_AF=0.9977 AMR_AF=1 EAS_AF=0.998 EUR_AF=1 SAS_AF=1
6 4365727 rs372923950 A ACCTC NA12878=1|1 AF=0.999002 AFR_AF=0.9977 AMR_AF=1 EAS_AF=0.998 EUR_AF=1 SAS_AF=1
6 4365728 rs77534003 G T NA12878=1|1 AF=0.999002 AFR_AF=0.9977 AMR_AF=1 EAS_AF=0.998 EUR_AF=1 SAS_AF=1
6 4365729 rs78257262 A C NA12878=1|1 AF=0.999002 AFR_AF=0.9977 AMR_AF=1 EAS_AF=0.998 EUR_AF=1 SAS_AF=1
6 4365731 rs79387852 A C NA12878=1|1 AF=0.999002 AFR_AF=0.9977 AMR_AF=1 EAS_AF=0.998 EUR_AF=1 SAS_AF=1

Ensembl:
6 4365712 rs386696393 AGTGAGAGGTTAGTAAGAAAG CTTTCTTACTAACCTCTCACT CTTTCTTACTAACCTTTCACT intergenic_variant

########################################################################################################################

Template-switch process:

chr6:44403373-44403386

Lastz alignment:
GRCh37 TTATTAGCAGTGGTGTGACCAGTGTATTGGACTTTCAAATAggGCACAACTGCATGGCATCGTCCCCTGGTGGCTGTGGCCTA
HuRef TTATTAGCAGTGGTGTGACCAGTGTATTGGACTTTCAAATATTGCACAACTGCATGGCATCGTCCCCTGGTGGCTGTGGCCTA

Switch process:
F1: L TTATTAGCAGTGGTGTGACCAGTGTATTGGACTTTCAAA 1
F3: 4 ATGGCATCGTCCCCTGGTGGCTGTGGCCTA R
RF: TTATTAGCAGTGGTGTGACCAGTGTATTGGACTTTCAAATATTGCACAACTGCATGGCATCGTCCCCTGGTGGCTGTGGCCTAGGGCAAGCCACAAAGCCACTCAGTGATGATGCCAGCAGTTGTGCCCTA
RR: AATAATCGTCACCACACTGGTCACATAACCTGAAAGTTTATAACGTGTTGACGTACCGTAGCAGGGGACCACCGACACCGGATCCCGTTCGGTGTTTCGGTGAGTCACTACTACGGTCGTCAACACGGGAT
F2: 3 CGTCAACACGGGAT 2

Sequencing data:

HuRef

44511301 44511311 44511321 44511331 44511341 44511351 44511361 44511371 44511381 44511391 44511401
GGACAGTCAGTTTATTAGCAGTGGTGTGACCAGTGTATTGGACTTTCAAATA*GGGCACAACTGCATGG*CATCGTCCCC*TGGTGGCTGTGGCCT*AGGGCAAGCCACAAAGCCACTCA
.................................................... ................ .......... ............... .......................
,,,,,,,,,,,,,,,,,, .*...............*.......................
......................................G.CT..AAA...G.*.......CA..GC...C..........AG.........*...A*................G......
..........
....................................................G................*..........*...............*........T..T.........
,,c,,,,,c,,,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*tt,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,c,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*tt,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
.............................................
....................................................*.........
,,,,,c,,,,,,,t,a,c,,,g,,,,,,,,,,,*,a,aa,,,,,,a,,,,,,*,,,,c,,,,c,,,a,,*,,,,,,,,,,*,,,g,,,,,*,,,,,a,,,c,,,c,,c,,,,c,,,t,,,

NA12878

44403331 44403341 44403351 44403361 44403371 44403381 44403391 44403401 44403411 44403421 44403431
GGACAGTCAGTTTATTAGCAGTGGTGTGACCAGTGTATTGGACTTTCAAATAGGGCACAACTGCATGGCATCGTCCCCTGGTGGCTGTGGCCTAGGGCAAGCCACAAAGCCACTCAGTGA
........................................................................................................................
,, .....................................................................................................................
......... .........................................................................................................
..C........ ,,,,,,,,,,,ag,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,,,,,,,,g,,,,,,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,, .............................................................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ........................................................................
................................................ ....................................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ...................................................................
..........G..N..G......... ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,gt,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
................................................... ,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
...................................G................ ........T.....................................................
....................................................... ,,,,,,,,,,c,,,,,,,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, .........................................................



................................................................... ,,,,,,,,,,,g,,,,,g,,,,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,g,,

..G.......G.....................................C................... ,,,,,g,,,,,,,,,ca,,,,,,c,,,,,,,,

.................... ,,,,,,,,,t,,,,c,,,,a,,,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,ct,,,,,g,,,,,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,a,,,,,,,,,,,,,,,
C...................T...C.............. .........................................................
........... ........................................................................................
,,,,,,,,,,, g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,g,,,,t,,,,,,,t,,tg,,t,,,,,,,,,,,,a,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
............................... ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,t,t,,,,,
.................................................................................................. .....................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,a,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,t,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
........................................................T............. ,,,,,,,,,,,,,,
...............................C...........C.....G..............C...... ..........G

Variation data:

########################################################################################################################

Template-switch process:

chr6:105308170-105308190

Lastz alignment:
GRCh37 TCAAACTTAAAGAGTAATAAAATCAAACAAATCCAAAAGCAtAtTgTGCTTTTGTCTTCATTGTAAATAACTTGACAATAGCTTAA
HuRef TCAAACTTAAAGAGTAATAAAATCAAACAAATCCAAAAGCACAATATGCTTTTGTCTTCATTGTAAATAACTTGACAATAGCTTAA

Switch process:
F1: L TCAAACTTAAAGAGTAATAAAATCAAACAAATC 1
F3: 4 TCTTCATTGTAAATAACTTGACAATAGCTTAA R
RF: TCAAACTTAAAGAGTAATAAAATCAAACAAATCCAAAAGCACAATATGCTTTTGTCTTCATTGTAAATAACTTGACAATAGCTTAA
RR: AGTTTGAATTTCTCATTATTTTAGTTTGTTTAGGTTTTCGTGTTATACGAAAACAGAAGTAACATTTATTGAACTGTTATCGAATT
F2: 3 GTTTTCGTGTTATACGAAAAC 2

Sequencing data:

HuRef

105414821 105414831 105414841 105414851 105414861 105414871 105414881 105414891 105414901 105414911 105414921
A*TTTTCATATGTCAAACTT*AAAGAGTAATAAAATCAAACAAAT*CCAAAAGCATATTGTGCTTTTGTCTTCATTGTAAATAACTTGACAATAGCTTAATTAGTTGTTTTT*CCTGCCG
. .................. ........................ .........C.A.A.................................................... .......
,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,c,a,a,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,
.*..................*........................*.........C.A.A....................................................*.......
.*..................*........................*.........C.A.A....................................................*.......
,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,,,,,*,,,,,,,,,c,a,a,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,
.*..................*........................*.........C.A.A....................................................*.......
,t,,,,,,,,,,,,,,,,,,a,,,,,,,,,,,,,,,,,g,,,,,,c,,,,,,,,,c,a,a,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,,,,,,,

NA12878

105308131 105308141 105308151 105308161 105308171 105308181 105308191 105308201 105308211 105308221 105308231
ATTTTCATATGTCAAACTTAAAGAGTAATAAAATCAAACAAATCCAAAAGCATATTGTGCTTTTGTCTTCATTGTAAATAACTTGACAATAGCTTAATTAGTTGTTTTTCCTGCCGGGCG
....................................................C.A.A...............................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,a,a,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
.............. ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,a,,,,,,,,,,,,,,,,,c,a,a,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, .........................C.A.A...............................................................
,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,a,a,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
.......................... ...................C.A.A...............................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ..........C.A.A...............................................................
............................................ A...............................................................
............................................. ...............................................................
.............................G..... ...............C.A.A...............................................................
........................... ,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,a,a,,,,,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,a,a,,,,,,,,,,, ..............................................
................... .........C.A.A...............................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ............................................................
.........................................G......... ...........................................................
....................T.........C............... .........................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,a,a,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ...........................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
.............G..................................... ......................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,c,c,,,,,,,,,g,,,,a,,,,,c
..G......................C..........................C.A.A....................T.........G......A ........................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,a,a,,,,,,,, ,,,,,,,,t,t,,,,,,,,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,a,a,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ................
....................................................C.A.A..................................................
....................................................C.A.A.....................................................

Variation data:

1kG:
6 105308178 rs62419568 T C NA12878=1|1 AF=0.998802 AFR_AF=0.9955 AMR_AF=1 EAS_AF=1 EUR_AF=1 SAS_AF=1
6 105308180 rs62419569 T A NA12878=1|1 AF=0.998802 AFR_AF=0.9955 AMR_AF=1 EAS_AF=1 EUR_AF=1 SAS_AF=1
6 105308182 rs62419570 G A,T NA12878=1|1 AF=0.998003,0.0008 AFR_AF=0.992,0.003 AMR_AF=1,0 EAS_AF=1,0 EUR_AF=1,0 SAS_AF=1,0

Ensembl:
6 105308178 rs386704503 TATTG CAATA upstream_gene_variant

########################################################################################################################

Template-switch process:

chr6:128673556-128673569

Lastz alignment:
GRCh37 AGTTGCACTATCCTATAATTTATTTTTCATTCTGCAACTAcctctAGttgcaGATCACTGTACAGTCCAGATTTGATTGCCTCTTCCTTGGC
HuRef AGTTGCACTATCCTATAATTTATTTTTCATTCTGCAACTAG----AG----GGATCACTGTACAGTCCAGATTTGATTGCCTCTTCCTTGGC

Switch process:
F1: L TAGTTGCACTATCCTATAATTTATTTTTCATTCTGCAACTA 1
F3: 4 TCACTGTACAGTCCAGATTTGATTGCCTCTTCCTTGGC R
RF: TAGTTGCACTATCCTATAATTTATTTTTCATTCTGCAACTAGAGGGATCACTGTACAGTCCAGATTTGATTGCCTCTTCCTTGGC
RR: ATCAACGTGATAGGATATTAAATAAAAAGTAAGACGTTGATCTCCCTAGTGACATGTCAGGTCTAAACTAACGGAGAAGGAACCG
F2: 3 AGACGTTGATCTCC 2

Sequencing data:

HuRef

128715201 128715211 128715221 128715231 128715241 128715251 128715261 128715271 128715281 128715291 128715301
ATTAAGTGCTTTAGTTGCACTATCCTATAATTTATTTTTCATTCTGCAACTACCTCTAGTTGCAGATCACTGTACAGTCCAGATTTGATTGCCTCTT*CCTTGG*CCCTAGTATAAAGAT
....................................................KK.KG.....KG................................. ...... ...............
.*..............................**A................. ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
T.................C.......
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,****g,,****g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,a,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,****g,,****g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,a,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,
....................................................****G..****G.................................*......*...............
....................................................****G..****G.................................*......*...............
..........G..T......................................****G..****G.............A...A...............*......*...............

NA12878

128673511 128673521 128673531 128673541 128673551 128673561 128673571 128673581 128673591 128673601 128673611
ATTAAGTGCTTTAGTTGCACTATCCTATAATTTATTTTTCATTCTGCAACTACCTCTAGTTGCAGATCACTGTACAGTCCAGATTTGATTGCCTCTTCCTTGGCCCTAGTATAAAGATAA
....................................................KK.KG.....KG........................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ........................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ........................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
..... ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,****g,,****g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
.............T.....T................................. ,,,,,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
.....A..........T...................................****G..****G.........C...C............C..........T................T.
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,****g,,****g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
....................................................****G..****G............................. ....................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,****g,,****g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,.............................................****G..****G........................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,c,,,,,a,,,,,g,,,c,,,,t,,,,,,,,,,,,,,,c,,,c,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,****g,,****g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,****g,,****g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ...........................
,,,t,,,,,,,, .....................................****G..****G........................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,****g,,****g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,t,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,****g,,****g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, .....
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,****g,,****g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, .........
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, .................
......A............................................. ...............
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,****g,,****g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
....................................................****G..****G........................................................

Variation data:



1kG:
6 128673562 rs75499877 GTT G NA12878=1|1 AF=0.96905 AFR_AF=0.8865 AMR_AF=0.9928 EAS_AF=1 EUR_AF=1 SAS_AF=1
6 128673565 rs79440762 GCA G NA12878=1|1 AF=0.96905 AFR_AF=0.8865 AMR_AF=0.9928 EAS_AF=1 EUR_AF=1 SAS_AF=1

Ensembl:
6 128673556 rs386705715 CCTCTAGTTGCA GAGG intron_variant

########################################################################################################################

Template-switch process:

chr6:129988189-129988211

Lastz alignment:
GRCh37 AAGTCTTATATGGAATGAGAAAAGTAATCAGTCAATATTGTttcACAATATTGAAGCACTTACAAATTATAATACATTTTCATT
HuRef AAGTCTTATATGGAATGAGAAAAGTAATCAGTCAATATTGTGAAACAATATTGAAGCACTTACAAATTATAATACATTTTCATT

Switch process:
F1: L AAGTCTTATATGGAATGAGAAAAGTAATCAG 1
F3: 4 AGCACTTACAAATTATAATACATTTTCATT R
RF: AAGTCTTATATGGAATGAGAAAAGTAATCAGTCAATATTGTGAAACAATATTGAAGCACTTACAAATTATAATACATTTTCATT
RR: TTCAGAATATACCTTACTCTTTTCATTAGTCAGTTATAACACTTTGTTATAACTTCGTGAATGTTTAATATTATGTAAAAGTAA
F2: 3 AGTTATAACACTTTGTTATAACT 2

Sequencing data:

HuRef

130029841 130029851 130029861 130029871 130029881 130029891 130029901 130029911 130029921 130029931 130029941
AAAAAAATTCAAAGTCTTATATGGAATGA*GAAAAGTAATCAGTCAATATTGTTTCACAATATTGAAGCACTTACAAATTATAATACATTTT*CATTTT*ATAAACTCA*TTTTTTTTAA
............................. .......................GAA.................................... ...... ......... ..........
.............................*.......................GAA....................................*......*.........*..........
.............................*.......................GAA....................................*......*.........*..........
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,gaa,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,*,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,gaa,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,*,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,gaa,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,*,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,
.............................*.......................GAA....................................*......*.........*..........
.............................*.......................GAA....................................*......*.........*..........
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,gaa,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,*,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,gaac,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,*,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,
.............................*.......................GAA....................................*......*.........*..........
.............................*.......................GAA....................................*......*.........*..........
.............................G.......................GAA...................G................*......*.........*..........

....................................*......*.........*..........
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,*,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,
..........................*......*.........*..........

,,,,,,,,,,,,c,,,,c,,,,,,a,a,,,,,,,t,,,,,,,,,,
....*......*.........*..........

NA12878

129988151 129988161 129988171 129988181 129988191 129988201 129988211 129988221 129988231 129988241 129988251
AAAAAAATTCAAAGTCTTATATGGAATGAGAAAAGTAATCAGTCAATATTGTTTCACAATATTGAAGCACTTACAAATTATAATACATTTTCATTTTATAAACTCATTTTTTTTAATCTA
....................................................KWM.................................................................
,,,,,,, .................................................C.............................................................
..............C... a,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,gaat,,,,,,c,,,,,,,,,,ag,t,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,g,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,, ....................................GAA.................................................................
G..C............G.G........ ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
..............C....................A ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
...................................... ...............G............C.A.AA.........G....C................
T....... ..............................................................................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ...............................................................
............................................................T ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,g,,,a,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ..........A..................C.....
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,a,,,,a,,,,,t,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ...........
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,gaa,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ...........
....................................................GAA................................................C ,,,,,,,,,,,
......................................................................................................... ..
....................................................GAAC...................C......T...... ,,,,,,,g,,,,,,,,g,,c,,,,,,
....................................................GAA...........................G..... ..............................
....................................................GAA................................A..G......................... .
....................................................GAA.................................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,gaa,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,

Variation data:

1kG:
6 129988199 rs78917176 T G NA12878=1|0 AF=0.515375 AFR_AF=0.6558 AMR_AF=0.4654 EAS_AF=0.4365 EUR_AF=0.4911 SAS_AF=0.4673
6 129988200 rs79069340 T A NA12878=1|0 AF=0.515375 AFR_AF=0.6558 AMR_AF=0.4654 EAS_AF=0.4365 EUR_AF=0.4911 SAS_AF=0.4673
6 129988201 rs76543028 C A NA12878=1|0 AF=0.515375 AFR_AF=0.6558 AMR_AF=0.4654 EAS_AF=0.4365 EUR_AF=0.4911 SAS_AF=0.4673

Ensembl:
6 129988199 rs386705769 TTC GAA intron_variant

########################################################################################################################

Template-switch process:

chr6:151077057-151077091

Lastz alignment:
GRCh37 TTAATTTTTAATTTAAAAAAATTTATTTTTTTCCATCTTGTgGTAgATaGaAGCTgC-ATtTACtACAAGAAAAAGCAGAGGGCACTTCTGTTCAGATTATAAAA
HuRef TTAATTTTTAATTTAAAAAAATTTATTTTTTTCCATCTTGTAGTAAAT-GCAGCTTCTATCTACCACAAGAAAAAGCAGAGGGCACTTCTGTTCAGATTATAAAA

Switch process:
F1: L TTAATTTTTAATTTAAAAAAATTTATTTTTTTCCA 1
F3: 4 AAAAGCAGAGGGCACTTCTGTTCAGATTATAAAA R
RF: TTAATTTTTAATTTAAAAAAATTTATTTTTTTCCATCTTGTAGTAAATGCAGCTTCTATCTACCACAAGAAAAAGCAGAGGGCACTTCTGTTCAGATTATAAAA
RR: AATTAAAAATTAAATTTTTTTAAATAAAAAAAGGTAGAACATCATTTACGTCGAAGATAGATGGTGTTCTTTTTCGTCTCCCGTGAAGACAAGTCTAATATTTT
F2: 3 AGAACATCATTTACGTCGAAGATAGATGGTGTTCT 2

Sequencing data:

HuRef

151118711 151118721 151118731 151118741 151118751 151118761 151118771 151118781 151118791 151118801
TTATT*AAAGATTTAA*TTTTTAATTT**AAAAAAATTTATTTTTTTCCATCTTGTGGTAGATAGAAGCTGC*ATTTACTACAAGAAAAAGCAGAGGGCAC*TT*CTGTTCAGATTATAA
..... .......... .......... ...........................R...R....M....K. ..Y...Y..................... .. ...............
,,,,,*,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,**,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,a,,,a,,*,c,,,,t,t,,c,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,*,,,,,,,,,,,,,,,
.....*..........T..........TA.................. .........*...........**............................*..*...............
,,,,,*,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,**,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,g,,,,,,,,,,,,,,,
.....*..........*..........**...........................................*............................T..*...............
.....*..........*..........**...........................A...A..*.C....T.T..C...C.....................*..*...............
,,,,,*,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,**,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,a,,,a,,*,c,,,,t,t,,c,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,*,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,*,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,**,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,a,,,a,,*,c,,,,t,t,,c,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,*,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,*,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,**,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,*,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,*,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,**,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,a,,,a,,*,c,,,,t,t,,c,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,*,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,a,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,a*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,*,,,,,,,,,,,,,,,
.....*..........*..........**...........................A...A..*.C....T.T..C...C.....................*..*...............

...

NA12878

151077011 151077021 151077031 151077041 151077051 151077061 151077071 151077081 151077091 151077101 151077111
TTATTAAAGATTTAATTTTTAATTTAAAAAAATTTATTTTTTTCCATCTTGTGGTAGATAGAAGCTGC*ATTTACTACAAGAAAAAGCAGAGGGCACTTCTGTTCAGATTATAAAATTGC
....................................................R...R....M....K. ..Y...Y............................................
....................................................................*...................................................
......................G.. ..........................................*...................................................
........................... ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
................................. ...............T...G.............*..............................................G....
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,ca,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, .........................*...................................................
.......... ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,t,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
..........................G............................... ..C............................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,t,,c,,,,,,,,,t,,a,,,,g,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ............................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,g,,,,,,,a,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,n,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,a,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,a*,,,,,,,,,,,,t,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,g,,,,,,,,,,,,,,
.........................T...C.....CA................. ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,t,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ....................................*.................................................A.
....................................................A...A..*.C....T.T..C...C.................. ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
....................................................................*.................................. ,,,,,,,,
................G........................G........ ...............*...................................................
....................................................A...A..*.C....T.T..C...C.............................G ,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, .....



,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,a,,,a,,*,c,,,,t,t,,c,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ....

Variation data:

1kG:
6 151077063 rs12662499 G A NA12878=0|1 AF=0.189696 AFR_AF=0.4349 AMR_AF=0.1081 EAS_AF=0.12 EUR_AF=0.0954 SAS_AF=0.0849
6 151077067 rs71570234 G A NA12878=0|1 AF=0.189696 AFR_AF=0.4349 AMR_AF=0.1081 EAS_AF=0.12 EUR_AF=0.0954 SAS_AF=0.0849
6 151077069 rs547845548 TA T NA12878=0|1 AF=0.194289 AFR_AF=0.444 AMR_AF=0.1081 EAS_AF=0.124 EUR_AF=0.0994 SAS_AF=0.0879
6 151077072 rs71570235 A C NA12878=0|1 AF=0.189696 AFR_AF=0.4349 AMR_AF=0.1081 EAS_AF=0.12 EUR_AF=0.0954 SAS_AF=0.0849
6 151077077 rs71570236 G T NA12878=0|1 AF=0.194289 AFR_AF=0.444 AMR_AF=0.1081 EAS_AF=0.124 EUR_AF=0.0994 SAS_AF=0.0879
6 151077078 rs570976626 C CT NA12878=0|1 AF=0.194289 AFR_AF=0.444 AMR_AF=0.1081 EAS_AF=0.124 EUR_AF=0.0994 SAS_AF=0.0879
6 151077081 rs56028508 T C NA12878=0|1 AF=0.190695 AFR_AF=0.4349 AMR_AF=0.1095 EAS_AF=0.121 EUR_AF=0.0964 SAS_AF=0.0869
6 151077085 rs12664005 T C NA12878=0|1 AF=0.190695 AFR_AF=0.4349 AMR_AF=0.1095 EAS_AF=0.121 EUR_AF=0.0964 SAS_AF=0.0869

Ensembl:
6 151077063 rs12662499 G A intron_variant
6 151077067 rs71570234 G A intron_variant
6 151077070 rs547845548 A - intron_variant
6 151077072 rs71570235 A C G intron_variant
6 151077077 rs71570236 G T intron_variant
6 151077079 rs570976626 - T intron_variant
6 151077081 rs56028508 T C intron_variant
6 151077085 rs12664005 T C intron_variant

########################################################################################################################

Template-switch process:

chr7:9995542-9995576

Lastz alignment:
GRCh37 TTAATCACACTAGTCAAATTCTACGTACCCAGTTTTGATAAacagCTTTGagTggggaAgaCAAAGaaaaTTAACATTTATTGAGTACATGAACTCTGATAGATATTAAT
HuRef TTAATCACACTAGTCAAATTCTACGTACCCAGTTTTGATAATTTTCTTTGTCTTCCCCACTCAAAGCTGTTTAACATTTATTGAGTACATGAACTCTGATAGATATTAAT

Switch process:
F1: L TTAATCACACTAGTCAAATTCTACGTACCCAGTTTTGA 1
F3: 4 ACATTTATTGAGTACATGAACTCTGATAGATATTAAT R
RF: TTAATCACACTAGTCAAATTCTACGTACCCAGTTTTGATAATTTTCTTTGTCTTCCCCACTCAAAGCTGTTTAACATTTATTGAGTACATGAACTCTGATAGATATTAAT
RR: AATTAGTGTGATCAGTTTAAGATGCATGGGTCAAAACTATTAAAAGAAACAGAAGGGGTGAGTTTCGACAAATTGTAAATAACTCATGTACTTGAGACTATCTATAATTA
F2: 3 ATTAAAAGAAACAGAAGGGGTGAGTTTCGACAAAT 2

Sequencing data:

HuRef

9962021 9962031 9962041 9962051 9962061 9962071 9962081 9962091 9962101 9962111 9962121
TGTTAACATATTTAATCACACTAGTCAAATTCTACGTACCCAGTTTTGATAA*ACAGCTTTGAGTGGGGAAGACAAAGAAAATTAACATTTATTGAGTACATGAACTCTG*ATAGATATT
.................................................... WYWK.....WS.KSSSM.SW.....MWRW............................ .........
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*tttt,,,,,tc,tcccc,ct,,,,,ctgt,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*tttt,,,,,tc,tcccc,ct,,,,,ctgt,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,
....................................................*TTTT.....TC.TCCCC.CT.....CTGT............................*.........
....................................................*.........................................................*.........
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*tttt,,,,,tc,tcccc,ct,,,,,ctgt,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,a,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*tttt,,,,,tc,tcccc,ct,,,,,ctgt,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,
....................................................*TTTT.....TC.TCCCC.CT.....CTGT............................*.........
....................................................*TTTT.....TC.TCCCC.CT.....CTGT............................*.........
,,,,,,,,,t,,,,t,,,,,,,,,,,,,t,,t,,,,,,,,,,,,,,,a,,,,ttttt,,,,,tc,tcccc,cta,,,,ctgt,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,

.........................*.........................................................*.........
.*.........................................................*.........

NA12878

9995501 9995511 9995521 9995531 9995541 9995551 9995561 9995571 9995581 9995591
TGTTAACATATTTAATCACACTAGTCAAATTCTACGTACCCAGTTTTGATAAACAGCTTTG********AGTGGGGAAGACAAAGAAAATTAACATTTATTGAGTACATGAACTCTGATA
....................................................TTTT..... .C.....KK.K.....CTGT...............................
,,,,, ...............................
......... ...............................
.......... ...............................
,,,,,,,,,,,,,, ...............................
.......... ...............................
.................................. ...............................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ...............................
.................T.........C..........T... ...............................
,,,,,,,,,,,, ,,,,,c,,,,,,,,t,,,,,,,,,,,,,,,g
......... ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,n,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
.................................................... ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
..................................... ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
.......................................... .......................
..............N.......................T............ ......................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,c
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, .................
.......................................A........ a,,,,g,,,,,g,,,,,
............................................... ................
.................................................... ................
............G.............C...A.A.....A....G........ ,,,,,,,,,,,,,,,,
.................................................... g,,,,,,,,,,a,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, a,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, a,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, .......
.................................................... ,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
........................................T...........
.............................................A......
.................................................N..
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
....................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
....................................................TTTT.....TCTTCCCC.C.********.....CTGT...............................
....................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,tttt,,,,,tcttcccc,c,********,,,,,ctgt,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,tttt,,,,,tcttcccc,c,********,,,,,ctgt,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,tttt,,,,,tcttcccc,c,********,,,,,ctgt,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,tttt,,,,,tcttcccc,c,********,,,,,ctgt,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,tttt,,,,,tcttcccc,c,********,,,,,ctgt,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
....................................................TTTT.....TCTTCCCC.C.********.....CTGT...............................
....................................................TTTT.....TCTTCCCC.C.********.....CTGT...............................
....................................................TTTT.....TCTTCCCC.C.********.....CTGT...............................

Variation data:

1kG:
7 9995545 rs375772017 A T NA12878=1|1 AF=0.347045 AFR_AF=0.4894 AMR_AF=0.3746 EAS_AF=0.379 EUR_AF=0.2654 SAS_AF=0.1861
7 9995546 rs369861234 C T NA12878=1|1 AF=0.345847 AFR_AF=0.4871 AMR_AF=0.3732 EAS_AF=0.378 EUR_AF=0.2654 SAS_AF=0.1851
7 9995547 rs374096881 A T NA12878=1|1 AF=0.345847 AFR_AF=0.4871 AMR_AF=0.3732 EAS_AF=0.378 EUR_AF=0.2654 SAS_AF=0.1851
7 9995548 rs377601945 G T NA12878=1|1 AF=0.345248 AFR_AF=0.4871 AMR_AF=0.3718 EAS_AF=0.378 EUR_AF=0.2654 SAS_AF=0.183
7 9995554 rs370645709 A T NA12878=1|1 AF=0.339457 AFR_AF=0.4826 AMR_AF=0.3617 EAS_AF=0.371 EUR_AF=0.2604 SAS_AF=0.1789
7 9995555 rs373504815 G C NA12878=1|1 AF=0.339457 AFR_AF=0.4826 AMR_AF=0.3617 EAS_AF=0.371 EUR_AF=0.2604 SAS_AF=0.1789
7 9995557 rs377010397 G T NA12878=1|1 AF=0.339657 AFR_AF=0.4834 AMR_AF=0.3617 EAS_AF=0.371 EUR_AF=0.2604 SAS_AF=0.1789
7 9995558 rs370098976 G C NA12878=1|1 AF=0.339657 AFR_AF=0.4834 AMR_AF=0.3617 EAS_AF=0.371 EUR_AF=0.2604 SAS_AF=0.1789
7 9995559 rs375592181 G C NA12878=1|1 AF=0.428714 AFR_AF=0.5734 AMR_AF=0.4481 EAS_AF=0.4772 EUR_AF=0.3449 SAS_AF=0.2556
7 9995560 rs368595406 G C NA12878=1|1 AF=0.339657 AFR_AF=0.4834 AMR_AF=0.3617 EAS_AF=0.371 EUR_AF=0.2604 SAS_AF=0.1789
7 9995561 rs370841379 A C NA12878=1|1 AF=0.339657 AFR_AF=0.4834 AMR_AF=0.3617 EAS_AF=0.371 EUR_AF=0.2604 SAS_AF=0.1789
7 9995563 rs374276813 G C NA12878=1|1 AF=0.339657 AFR_AF=0.4834 AMR_AF=0.3617 EAS_AF=0.371 EUR_AF=0.2604 SAS_AF=0.1789
7 9995564 rs368191675 A T NA12878=1|1 AF=0.339457 AFR_AF=0.4834 AMR_AF=0.3602 EAS_AF=0.371 EUR_AF=0.2604 SAS_AF=0.1789
7 9995570 rs182791734 A C NA12878=1|1 AF=0.34984 AFR_AF=0.4924 AMR_AF=0.3732 EAS_AF=0.379 EUR_AF=0.2724 SAS_AF=0.1902
7 9995571 rs187117337 A T NA12878=1|1 AF=0.34984 AFR_AF=0.4924 AMR_AF=0.3732 EAS_AF=0.379 EUR_AF=0.2724 SAS_AF=0.1902
7 9995572 rs200610288 A G NA12878=1|1 AF=0.35024 AFR_AF=0.4924 AMR_AF=0.3732 EAS_AF=0.379 EUR_AF=0.2724 SAS_AF=0.1922
7 9995573 rs201196531 A T NA12878=1|1 AF=0.35004 AFR_AF=0.4924 AMR_AF=0.3732 EAS_AF=0.378 EUR_AF=0.2724 SAS_AF=0.1922

Ensembl:
7 9995545 rs386710176 ACAG TTTT intergenic_variant
7 9995554 rs386710177 AGTGGGGAAGA TCTTCCCCACT intergenic_variant
7 9995570 rs386710178 AAAA CTGT intergenic_variant

########################################################################################################################

Template-switch process:

chr7:117357034-117357068

Lastz alignment:
GRCh37 GCTCTCTGCGCCCCACCTTCCCACCCACACACAGGTCTTTGccgttcTcAtCtACtcccaagGTgGcTtA------CAATCAATCAACATGGTTTGGTGAACAAACCATATATTAC
HuRef GCTCTCTGCGCCCCACCTTCCCACCCACACACAGGTCTTTG------TAAGCCACCTTGGGAGTAGATGAGAACGGCAATCAATCAACATGGTTTGGTGAACAAACCATATATTAC



Switch process:
F1: L GCTCTCTGCGCCCCACCTTCCCACCCACACACAGGTCT 1
F3: 4 TCAATCAACATGGTTTGGTGAACAAACCATATATTAC R
RF: GCTCTCTGCGCCCCACCTTCCCACCCACACACAGGTCTTTGTAAGCCACCTTGGGAGTAGATGAGAACGGCAATCAATCAACATGGTTTGGTGAACAAACCATATATTAC
RR: CGAGAGACGCGGGGTGGAAGGGTGGGTGTGTGTCCAGAAACATTCGGTGGAACCCTCATCTACTCTTGCCGTTAGTTAGTTGTACCAAACCACTTGTTTGGTATATAATG
F2: 3 AACATTCGGTGGAACCCTCATCTACTCTTGCCGTT 2

Sequencing data:

HuRef

117144221 117144231 117144241 117144251 117144261 117144271 117144281 117144291 117144301 117144311 117144321
TTTATAATCCTGCTCTCTGCGCCCC*ACCTTCCCACCCACACACAGGTCTTTGCCGTTCTCATCTACTCCCAAGGTGGCTTACAATCAATCAACATGGTTTGGTGAACAAACCATATATT
......................... ...........................TAAGC.A.C.TGGGAGTAG.T.A.AACGG......................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,, ......................................
................T........A..T.......................
.........................*...........................TAAGC.A.C.TGGGAGTAG.T.A.AACGG......................................
.........................*...........................TAAGC.A.C.TGGGAGTAG.T.A.AACGG......................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,taagc,a,c,tgggagtag,t,a,aacgg,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,a,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
.........................*...........................TAAGC.A.C.TGGGAGTAG.T.A.AACGG......................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,taagc,a,c,tgggagtag,t,a,aacgg,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,taagc,a,c,tgggagtag,t,a,aacgg,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
.........................*...........................TAAGC.A.C.TGGGAGTAG.T.A.AACGG......................................

NA12878

117356991 117357001 117357011 117357021 117357031 117357041 117357051 117357061 117357071
TTTATAATCCTGCTCTCTGCGCCCCACCTTCCCACCCACACACAGGTCTTTGCCGTTCTCATCTACTCCCAAGGTGGCTT*****************ACAATCAATCAACATGGTTTGGT
....................................................TK...K.A.G.C...KKKKK........ G......................
................... ......................
....................... ......................
............................... ......................
,,,,,,,,, ......................
................................... ......................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ......................
..................C..................C..A..... ......................
GG........... ......................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,, ......................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,t ......................
.................................................... ,,,,,,,,,,,,,,c,,,,,,,
.................................................... ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
...................T...........G.......C......... ,,,,,,,,,,,,,,,,,,g,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
.................................................... ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
................................................ ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,t,,,,,,,,,,,,a,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,c,,,,,,,,,
................................................ ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
.................................................... ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
.................................................... ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ..................
.................................................... ........G.....
.................................................... ..............

Variation data:

1kG:

Ensembl:
7 117357037 rs386717124 CCGTTCTCATCTACTCCCAAGGTGGCTTA TAAGCCACCTTGGGAGTAGATGAGAACGG TAAGCCACCTTGGGAGTAGATGAGAATGG intron_variant

########################################################################################################################

Template-switch process:

chr7:118367022-118367036

Lastz alignment:
GRCh37 AACAAAAGAAGTGACAACTGAAAGGAGATTAAATGGATgtgtAGTAtTTAA------CTACCAAAAGCAGGAACAAAGTTATCTCTAGTGAATAAAA
HuRef AACAAAAGAAGTGACAACTGAAAGGAGATTAAATGGATTAAAAGTAGTTAAATACTACTACCAAAAGCAGGAACAAAGTTATCTCTAGTGAATAAAA

Switch process:
F1: L GTCAACAAAAGAAGTGACAACTGAAAGGAGATTAAATGGATGT 1
F3: 4 CAAAAGCAGGAACAAAGTTATCTCTAGTGAATAAAA R
RF: GTCAACAAAAGAAGTGACAACTGAAAGGAGATTAAATGGAT-TAAAAGTAGTTAAATACTACTACCAAAAGCAGGAACAAAGTTATCTCTAGTGAATAAAA
RR: CAGTTGTTTTCTTCACTGTTGACTTTCCTCTAATTTACCTA-ATTTTCATCAATTTATGATGATGGTTTTCGTCCTTGTTTCAATAGAGATCACTTATTTT
F2: 3 CATCAATTTATGATG 2

Sequencing data:

HuRef

118154211 118154221 118154231 118154241 118154251 118154261 118154271 118154281 118154291 118154301
TAACCTGA*GAAGTCAACAAAAGAAGTGACAACTGAAAGGAGATTAAATGGATGTGTAGTA*TTTA******ACTACCAAAAGCAGGAACA*AAGTTATCTCTAGTGAATAAAAAACATA
........ ............................................KWRW.... K... ................... ............................
........*............................................TAAA....*G...AATACT...................*............................
........*............................................TAAA....*G...AATACT...................*............................
,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,taaa,,,,*g,,,aatact,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
........*....*.............................................G.*....******...................*............A...............
........*T...............A.....................G.....TAAA....G....ATACT*......C......T.....*.......G...........C.C......
........*....................................................*....******...................*............................
........*....................................................*....******...................*............................
........*....................................................*....******...................*............................
........*............................................TAAA....*G...AATACT...................*............................
........*....................................................*....******...................*............................
........G............................................TAAA....*G...AATACT...................*............................
........*A...........................................TAAA....*G...AATACT................T..CCCT.........................

,,,,,,,,*,,,,,,,,*

NA12878

118366971 118366981 118366991 118367001 118367011 118367021 118367031 118367041 118367051 118367061 118367071
TAACCTGAGAAGTCAACAAAAGAAGTGACAACTGAAAGGAGATTAAATGGATGTGTAGTATTTAACTACCAAAAGCAGGAACAAAGTTATCTCTAGTGAATAAAAAACATAAGCACTGTC
........................................................................................................................
,,,,,, .................................................................................................................
........ ,,,,,,,,,,,t,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
...............C.. .................................................................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ...........................................................................................
, ...........................................................................................G..........A............
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,a,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
.......................CT....G...... ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ........................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ................................................
......C...... ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,t,t,,,,,,,,,g,,,
..... ..............................................................................................................
............................................ ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
................... ..................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,c,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, N.............
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,a,
........T..T.....C..C....A..........C............. ,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ...........
......................................C.............. ,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
......................................................C.....C......
....................................C............

Variation data:

1kG:
7 118367020 rs370899603 G T NA12878=0|0 AF=0.212061 AFR_AF=0.4077 AMR_AF=0.1643 EAS_AF=0.1935 EUR_AF=0.1123 SAS_AF=0.1033
7 118367021 rs373797747 T A NA12878=0|0 AF=0.212061 AFR_AF=0.4077 AMR_AF=0.1643 EAS_AF=0.1935 EUR_AF=0.1123 SAS_AF=0.1033
7 118367022 rs375625255 G A NA12878=0|0 AF=0.212061 AFR_AF=0.4077 AMR_AF=0.1643 EAS_AF=0.1935 EUR_AF=0.1123 SAS_AF=0.1033
7 118367023 rs370880789 T A NA12878=0|0 AF=0.212061 AFR_AF=0.4077 AMR_AF=0.1643 EAS_AF=0.1935 EUR_AF=0.1123 SAS_AF=0.1033

Ensembl:

7 118367020 rs370899603 G T intergenic_variant
7 118367021 rs373797747 T A intergenic_variant
7 118367022 rs375625255 G A intergenic_variant
7 118367023 rs370880789 T A intergenic_variant
7 118367032 rs111404281 - AATACT intergenic_variant

########################################################################################################################

Template-switch process:

chr8:3212293-3212315



Lastz alignment:
GRCh37 TTTTAACCCAAAATTAAATAACTACATAGAATTATATACAGtTTAG---TGATATATATATATCACTAAACTCTCTCTCTCTcTATATA
HuRef TTTTAACCCAAAATTAAATAACTACATAGAATTATATACAGCTTAGTGATGATATATATATATCACTAAACTCTCTCTCTCTATATATA

Switch process:
F1: L TTTTAACCCAAAATTAAATAACTACATAGAATTATATAC 1
F3: 4 CTAAACTCTCTCTCTCTCTATATA R
RF: TTTTAACCCAAAATTAAATAACTACATAGAATTATATACAGCTTAGTGATGATATATATATATCACTAAACTCTCTCTCTCTATATATA
RR: AAAATTGGGTTTTAATTTATTGATGTATCTTAATATATGTCGAATCACTACTATATATATATAGTGATTTGAGAGAGAGAGATATATAT
F2: 3 ACTATATATATATAGTGATTTGA 2

Sequencing data:

HuRef

3199651 3199661 3199671 3199681 3199691 3199701 3199711 3199721 3199731 3199741 3199751
TTGTTTCAATTTTTTAACCCAAAATTAAATAACTACATAGAATTATATACAGTTTAG***TGATATATATATATCA*CTAAACTCTCTCTCTCTCTATATATATCTATAGATACATATAT
....................................................C.... ................ .................A.........................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,,,,tga,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,a,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
....................................................C....***................*.................A.........................
....................................................C....TGA................*.................A.........................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,,,,tga,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,a,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
....................................................C....***................C.................A.........................

,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,a,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,a,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
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3212251 3212261 3212271 3212281 3212291 3212301 3212311 3212321 3212331 3212341
TTGTTTCAATTTTTTAACCCAAAATTAAATAACTACATAGAATTATATACAGTTTAGTGATATATATATATCACTAAACT**CTCTCTCTCTC**TATATATAT**CTATAGATACATAT
....................................................Y........................... ..........M ......... ..............
.. ,,,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,n,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,**,,,,,,,,,,,ta,,,,,,,,,**,,,,,,,,,,,,,,
........ ,,,,,,,,,g,,g,,,g,,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,a,,a,,,,,,**,,,,,,,,,,,ta,,,,,,,,,**,,,,,,,,,,,,,,
......... ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,**,,,,,,,,,,,ta,,,,,,,,,**,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ....................................................**...........TA.........**..............
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ............................................**...........TA.........**..............
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,t,,,,,,t,,,,,,,,,,,,,,,,t,,,,**,,,,,,,,,,,**,,,,,,,,,aa,,,,,,,,,,,,,,
........................................C...G........ .................**..........A**.........**..............
............................................................ .........**...........TA.........**..............
,,,,,,,,,,,,,,,, .....................................**...........TA.........**..............
....................................................C. .........**..........A**.........**..............
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,c, ,,,,,,,,,**,,,,,,,,,,a**,,,,,,,,a**,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,,,, ,,**,,,,,,,,,,a**,,,,,,,,,**,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, .........**..............
................................................................................**...........**... ....**..............
....................................................C...........................**.. ...**..............
................................................................................**...........TA.........**..... ,,,
....................................................C...........................**..........A**.....C...**.............
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,**,,,,,,,,,,,ta,,,,,,,,,**,,,,,,,,,,,,,,
................................................................................**...........TA.........**..............
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, .**..............
.............................................................................. ..
................................................................................**...........TA.........**..............
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,**,,,,,,,,,,a**,,,,,,,,,**,, ,,
....................................................C...........................**...........**.........**...........GC.

Variation data:

1kG:
8 3212295 rs2119849 T C NA12878=1|0 AF=0.442692 AFR_AF=0.3888 AMR_AF=0.5173 EAS_AF=0.3482 EUR_AF=0.505 SAS_AF=0.4959
8 3212299 rs10695606 G GTGA NA12878=0|0 AF=0.0698882 AFR_AF=0.1339 AMR_AF=0.0576 EAS_AF=0.002 EUR_AF=0.0895 SAS_AF=0.0419

Ensembl:
8 3212295 rs2119849 T C intron_variant
8 3212300 rs10695606 - TGA intron_variant

########################################################################################################################

Template-switch process:

chr8:78174872-78174903

Lastz alignment:
GRCh37 AAAATTCTGTGTTACTGGAAAATATAAATAGGTTATAAATTcccaAATTTATAACCTATAAAGAAGTATATACATAAATATAAAT
HuRef AAAATTCTGTGTTACTGGAAAATATAAATAGGTTATAAATTTGGGAATTTATAACCTATAAAGAAGTATATACATAAATATAAAT

Switch process:
F1: L AAAATTCTGTGTTACTGGAAAATATAA 1
F3: 4 AAAGAAGTATATACATAAATATAAAT R
RF: AAAATTCTGTGTTACTGGAAAATATAAATAGGTTATAAATTTGGGAATTTATAACCTATAAAGAAGTATATACATAAATATAAAT
RR: TTTTAAGACACAATGACCTTTTATATTTATCCAATATTTAAACCCTTAAATATTGGATATTTCTTCATATATGTATTTATATTTA
F2: 3 TATCCAATATTTAAACCCTTAAATATTGGATA 2

Sequencing data:

HuRef

78337391 78337401 78337411 78337421 78337431 78337441 78337451 78337461 78337471 78337481 78337491
CATGTAGAAGAAAAATTCTGTGTTACT*GGAAAATATAAATAGGTTATAAATTCCCAAATTTATAACCTATAAAGAAGTATATACATAAATATAAATATTTAAATATTGGTTTGTTTGGT
........................... .........................YSSR...............................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,tggg,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
...........................*..................................................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,tggg,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
...........................G....................
...........................*............................................................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,tggg,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
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78174841 78174851 78174861 78174871 78174881 78174891 78174901 78174911 78174921 78174931 78174941
CATGTAGAAGAAAAATTCTGTGTTACTGGAAAATATAAATAGGTTATAAATTCCCAAATTTATAACCTATAAAGAAGTATATACATAAATATAAATATTTAAATATTGGTTTGTTTGGTT
....................................................TGGG................................................................
,, .................................................TGGG................................................................
......... ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,tggg,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
............. ..................................TGGG................................................................
..... .............................................TGGG................................................................
........ ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,tggg,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
........ ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,tggg,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
..................................... .............TGGG................................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, G................................................................
............................................ G................................................................
....... ......................TGGG................................................................
...........................................C.... ................................................................
.......... ................................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ................................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ................................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,g,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,tggg,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ...............................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,tggg,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
....................................................TGGG................GT....C.........T.....C.... .................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,tggg,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ................
....................................................TGGG............................................... ,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,tggg,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, .........
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,tggg,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,............................................
....................................................TGGG.................................................. .......

Variation data:

1kG:
8 78174886 rs62517011 C T NA12878=1|1 AF=0.892971 AFR_AF=0.9228 AMR_AF=0.8602 EAS_AF=0.996 EUR_AF=0.7853 SAS_AF=0.8804
8 78174887 rs62517012 C G NA12878=1|1 AF=0.892971 AFR_AF=0.9228 AMR_AF=0.8602 EAS_AF=0.996 EUR_AF=0.7853 SAS_AF=0.8804
8 78174888 rs62517013 C G NA12878=1|1 AF=0.893171 AFR_AF=0.9228 AMR_AF=0.8602 EAS_AF=0.996 EUR_AF=0.7853 SAS_AF=0.8814
8 78174889 rs62517014 A G NA12878=1|1 AF=0.892971 AFR_AF=0.9228 AMR_AF=0.8602 EAS_AF=0.996 EUR_AF=0.7853 SAS_AF=0.8804

Ensembl:
8 78174886 rs35831480 CCCA TGGG intergenic_variant

########################################################################################################################

Template-switch process:

chr8:139290452-139290493

Lastz alignment:
GRCh37 AAATTGCTGCCGAGGATGTAGATCTAGGTGTTCATTGACACgAgAGCtAACTGGCTAAGCCTTGGcCTGACACCCAGCCAGGTGATAC
HuRef AAATTGCTGCCGAGGATGTAGATCTAGGTGTTCATTGACACTATAGCCAACTGGCTAAGCCTTGG-CTGACACCCAGCCAGGTGATAC

Switch process:
F1: L AAATTGCTGCCGAGGATGTAGATC 1
F3: 4 CTGACACCCAGCCAGGTGATAC R



RF: AAATTGCTGCCGAGGATGTAGATCTAGGTGTTCATTGACACTATAGCCAACTGGCTAAGCCTTGGCTGACACCCAGCCAGGTGATACTGCAACTTTCAGAAGGCTCTTTTGACCCCTTGTGTCTGAGAAAATTCTTCATCCACTACCTGAAAGTCACAGTGTCATCTGCATGGGTGTCAGCCAAGGCTTAGCCAGTTAGCTCTCGTGTCAATGAACACCTA
RR: TTTAACGACGGCTCCTACATCTAGATCCACAAGTAACTGTGATATCGGTTGACCGATTCGGAACCGACTGTGGGTCGGTCCACTATGACGTTGAAAGTCTTCCGAGAAAACTGGGGAACACAGACTCTTTTAAGAAGTAGGTGATGGACTTTCAGTGTCACAGTAGACGTACCCACAGTCGGTTCCGAATCGGTCAATCGAGAGCACAGTTACTTGTGGAT
F2: 3 CGGTTCCGAATCGGTCAATCGAGAGCACAGTTACTTGTGGAT 2

Sequencing data:

HuRef

139359601 139359611 139359621 139359631 139359641 139359651 139359661 139359671 139359681 139359691 139359701
CTAAGCTGCAAAAATTGCTGCCGAGGATGTAGATCTAGGTGTTCATTGACACGAGAGCTAACTGGCTAAGCCTTGGCCTGACACCCAGCCAGGTGATACTGCAACTTTCAGAAGGCTCTT
....................................................T.T...C.............................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,t,t,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,t,t,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,g,,,,a,,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,
........................................... ,,,,,,,,,,,,,gt,,,a,,
....................................................T.T...C.................*......................................G....

NA12878

139290421 139290431 139290441 139290451 139290461 139290471 139290481 139290491 139290501 139290511 139290521
CTAAGCTGCAAAAATTGCTGCCGAGGATGTAGATCTAGGTGTTCATTGACACGAGAGCTAACTGGCTAAGCCTTGGCCTGACACCCAGCCAGGTGATACTGCAACTTTCAGAAGGCTCTT
....................................................T.T...C.............................................................
.. ................................................T.T...C.................*...........................................
.......... ................................T.T...C.................*...........................................
................ ,,,,,,,,,,tc,,,,,,,,,,,,,,,,,,t,t,,,c,,t,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
................... ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,,,,g,t,t,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,g,,,,,t,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
.......................G .........T.T...C.................*...........................................
............................... .C.................*...........................................
................................ ,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
....T.....C...... .............*...........................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, .....................................
...................................... ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,t,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,g
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,
....................................................T.T...C....... c,,,,,,,,,,
.AN.C..............T........ ........
....................................................T.T...C.................. ...
......................................CG............T.T...G..........
.................
,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
.........................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,t,t,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,

Variation data:

1kG:
8 139290469 rs10093441 G T NA12878=1|1 AF=1 AFR_AF=1 AMR_AF=1 EAS_AF=1 EUR_AF=1 SAS_AF=1
8 139290471 rs62529144 G T NA12878=1|1 AF=1 AFR_AF=1 AMR_AF=1 EAS_AF=1 EUR_AF=1 SAS_AF=1
8 139290475 rs10111646 T C NA12878=1|1 AF=1 AFR_AF=1 AMR_AF=1 EAS_AF=1 EUR_AF=1 SAS_AF=1

Ensembl:
8 139290469 rs386730637 GAG TAT intron_variant
8 139290475 rs10111646 T C intron_variant

########################################################################################################################

Template-switch process:

chr9:13322919-13322940

Lastz alignment:
GRCh37 CACTGGCCCTTTGGTTTATGACTGAGTCCCAGACTCAGTCA-TAAACcaAAGGGAAGTGGAGGCCACTCCCTGGGGCACTCGTGGTTGT
HuRef CACTGGCCCTTTGGTTTATGACTGAGTCCCAGACTCAGTCAATAAACACAAGGGAAGTGGAGGCCACTCCCTGGGGCACTCGTGGTTGT

Switch process:
F1: L CACTGGCCCTTTGGTTTATGACTGAGTCCCA 1
F3: 4 AAGTGGAGGCCACTCCCTGGGGCACTCGTGGTTGT R
RF: CACTGGCCCTTTGGTTTATGACTGAGTCCCAGACTCAGTCAATAAACACAAGGGAAGTGGAGGCCACTCCCTGGGGCACTCGTGGTTGT
RR: GTGACCGGGAAACCAAATACTGACTCAGGGTCTGAGTCAGTTATTTGTGTTCCCTTCACCTCCGGTGAGGGACCCCGTGAGCACCAACA
F2: 3 GGGAAACCAAATACTGACTCAG 2

Sequencing data:

HuRef

13312881 13312891 13312901 13312911 13312921 13312931 13312941 13312951 13312961 13312971 13312981
TGGGACAGAACCACTGGCCCTTT*GGTTT*ATGACTGAGTCCCAGACTCAGTC*AT**AAACCAAAGGGAAGTGGAGGCCACTCCCTGGGGCACTCGTGGTTGTCACAGCCGCTCCTTTC
....................... ..... ...........K...KK...... .. KKKKKKK.......................................................
.......................*.. ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
.................*...G.*.....*......... .........................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,a,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,a,,**,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
.......................*.....*..... ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
.......................G.....*........

,*,,,,,*,,,t,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,aa,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
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13322881 13322891 13322901 13322911 13322921 13322931 13322941 13322951 13322961 13322971 13322981
TGGGACAGAACCACTGGCCCTTTGGTTTATGACTGAGTCCCAGACTCAGTCATAAACCAAAGGGAAGTGGAGGCCACTCCCTGGGGCACTCGTGGTTGTCACAGCCGCTCCTTTCTCTGT
........................................................................................................................
.... ,,,,,,,,,,,,t,,g,,,,,,,,c,,,,c,,,g,,,,,,,,,,,,,,c,,,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, .................................................................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ......................................................................................C......
,,, ....................................C....................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, c,,,,,,g,,c,,,,,,,,,,,g,,,,,,,t,,,,,,,,,,,c,,,,g,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, .......................................................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,t,,,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
...........G.............C..C........A......... ,,,,,,,,,,,,,,,,,c,,,,,,,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ....................................................
.............................................C....................................... ...............................
..................................................................................... ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,c,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, .................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ..............................................
............................................................................................... .....................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,g,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, .....
................................................................................................G........... ,,
...................................................................................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
........................................................................................................................
........................................................................................................................

Variation data:

########################################################################################################################

Template-switch process:

chr9:73792526-73792553

Lastz alignment:
GRCh37 ACATTAAAGACCTAAGTTTTCACACATGTAAACAGAATCTTgaGTcaTtCatgTAttaGgAaaACctATCTTTTCACATACTTAAATATTCAACTTAAAGAAGGCCC
HuRef ACATTAAAGACCTAAGTTTTCACACATGTAAACAGAATCTTAGGTTTTCCTAATACATGAATGACTCATCTTTTCACATACTTAAATATTCAACTTAAAGAAGGCCC

Switch process:
F1: L ACATTAAAGACCTAAGTTTTCACACATGTAAACAGAATCT 1
F3: 4 TCTTTTCACATACTTAAATATTCAACTTAAAGAAGGCCC R
RF: ACATTAAAGACCTAAGTTTTCACACATGTAAACAGAATCTTAGGTTTTCCTAATACATGAATGACTCATCTTTTCACATACTTAAATATTCAACTTAAAGAAGGCCC
RR: TGTAATTTCTGGATTCAAAAGTGTGTACATTTGTCTTAGAATCCAAAAGGATTATGTACTTACTGAGTAGAAAAGTGTATGAATTTATAAGTTGAATTTCTTCCGGG
F2: 3 ATCCAAAAGGATTATGTACTTACTGAGT 2

Sequencing data:

HuRef

72982301 72982311 72982321 72982331 72982341 72982351 72982361 72982371 72982381 72982391 72982401
CCTACGACTGTACATTAAAG*ACCTAAGTTTTCACACATGTAAACAGAATCTTGAGTCATTCATGTATTAGGAAAACCTATCTTTTCACATACTTAAATATTC*AACTTAAAGAAGGCCC
.................... ................................AG..TT.C.TAA..CAT.A.TG..TC........................ ................
....................*................................AG..TT.C.TAA..CAT.A.TG..TC........................*................
....................*................................AG..TT.C.TAA..CAT.A.TG..TC........................*................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,ag,,tt,c,taa,,cat,a,tg,,tc,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,ag,,tt,c,taa,,cat,a,tg,,tc,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,ag,,tt,c,taa,,cat,a,tg,,tc,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,ag,,tt,c,taa,,cat,a,tg,,tc,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,
....................A................................AG..TT.C.TAA..CAT.A.TG..TC........................*................



,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,a,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,

.............*.......*.......**G......

NA12878

73792481 73792491 73792501 73792511 73792521 73792531 73792541 73792551 73792561 73792571
CCTACGACTGTACATTAAAGACCTAAGTTTTCACACATGTAAACAGAATCTTGAG*******TCATTCATGTATTAGGAAAACCT*ATCTTTTCACATACTTAAATATTCAACTTAAAGA
....................................................... .A..A....A..G...KKKKK.. ..................................
,, .............................................*..GTTTTCC.A..A....A..G.*******..C..................................
.T......,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,gttgtcc,a,,a,,,,a,,g,*******,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
........................ .................................G
,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,c
............................................... ,,,,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,a,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ..........
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ......
....................N........................ .....
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ....
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, .
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,gttttcc,a,,a,,,,a,,g,*******,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,gttttcc,a,,a,,,,a,,g,*******,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,gttttcc,a,,a,,,,a,,g,*******,,c,,,,,,,,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
....................................................
,,,,,,c,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
....................................................*..GTTTTCC.A..A....A..G.*******..C..................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,gttttcc,a,,a,,,,a,,g,*******,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,

Variation data:

1kG:
9 73792526 rs199789606 TG T NA12878=1|1 AF=0.427316 AFR_AF=0.3048 AMR_AF=0.4856 EAS_AF=0.5139 EUR_AF=0.3926 SAS_AF=0.498
9 73792534 rs184852415 T A NA12878=1|1 AF=0.40635 AFR_AF=0.2746 AMR_AF=0.4597 EAS_AF=0.506 EUR_AF=0.3738 SAS_AF=0.4775
9 73792539 rs71483597 T A NA12878=1|1 AF=0.425919 AFR_AF=0.2988 AMR_AF=0.4841 EAS_AF=0.5139 EUR_AF=0.3917 SAS_AF=0.501

Ensembl:
9 73792527 rs386734885 GAGTCATTCATGTATTAGGAAAACCT AGGTTTTCCTAATACATGAATGACTC intron_variant

########################################################################################################################

Template-switch process:

chr9:87283156-87283169

Lastz alignment:
GRCh37 ATTACTATATTTTGAACGAGACTCCAACCCATTGCTCTCTCgaGAGAGAAGGATTGCCCGCCTTTTTCCCCCGGGCAGGAGCT
HuRef ATTACTATATTTTGAACGAGACTCCAACCCATTGCTCTCTCTCGAGAGAAGGATTGCCCGCCTTTTTCCCCCGGGCAGGAGCT

Switch process:
F1: L ATTACTATATTTTGAACGAGACTCCAACCCATTGC 1
F3: 4 AGGATTGCCCGCCTTTTTCCCCCGGGCAGGAGCT R
RF: ATTACTATATTTTGAACGAGACTCCAACCCATTGCTCTCTCTCGAGAGAAGGATTGCCCGCCTTTTTCCCCCGGGCAGGAGCT
RR: TAATGATATAAAACTTGCTCTGAGGTTGGGTAACGAGAGAGAGCTCTCTTCCTAACGGGCGGAAAAAGGGGGCCCGTCCTCGA
F2: 3 AGAGAGAGCTCTCT 2

Sequencing data:

HuRef

86472931 86472941 86472951 86472961 86472971 86472981 86472991 86473001 86473011 86473021
GATCAGTGACTATTACTATA*TTTTGAACGAGAC*TCCAA*CCCATTG***CTCTCTCGAGAGAGAAGGATTG**CCCG*CC*TTTTTCCCCCGGG*CAGG*AGCTCGGCGAGGCCAGG*
.................... ............. ..... ....... .......TC............. .... .. ............. .... .................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,*,,,,,*,,,,,,,***,,,,,,,tc,,,,,,,,,,,,,**,,,,*,,*,,, ...*....*.................*
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,*,,,,,*,,,,,,,***,,,,,,,tc,,,,,,,,,,,,,**,,,,*,,*,,,,,,,,,,,,,*,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,*
....................*.............T.....C.......GTTT............*........GC....*..T.............C....A.C......A........A
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,*,,,,,*,,,,,,,***,,,,,,,tc,,,,,,,,,,,,,**,,,,*,,*,,,,,,,,,,,,,*,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,*
.....T..............*..........C..*.....*.......***.......TC.............**....*..*.............*....*.................*
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,*,,,,,*,,,,,,,***,,,,,,,tc,,,,,,,,,,,,,**,,,,*,,*,,,,,,,,,,,,,*,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,*
....................T.............*.....*.......***.......TC.............**....C..*.............*....*.................*
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,*,,,,,*,,,,,,,***,,,,,,,tc,,,,,,,,,,,,,**,,,,*,,*,,,,,,,,,,,,,*,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,*
....................*.............*.....*.......***.......TC.............**....*..*.............*....*.................*

NA12878

87283111 87283121 87283131 87283141 87283151 87283161 87283171 87283181 87283191 87283201 87283211
GATCAGTGACTATTACTATATTTTGAACGAGACTCCAACCCATTGCTCTCTCGAGAGAGAAGGATTGCCCGCCTTTTTCCCCC**GGGCAGGAGCTCGGCGAGGCCAGGAGAGCCGCGCA
................................................................................... ...................................
,,, ............................................................................**...................................
,,,,, ........................................................................**...................................
,,, .....................................................................**...................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ............................................**...................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ......................**...................................
,,,,,,,,,,,,,, ......................**...................................
...........G............................ .................**...................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,g*,,,,,,,,,,,g,,,,,,,,ag,,,,,,,,,,,,c
...... ,,,,,,,,,,,g*,,,,,,,,,,,,,,g,,,,,,g,,,,g,,,,,,,c
.........................................................T.C..C..... ,,,,,,,,,cg,,,,g,,,,,,,,,,,g,,,gg,,,,c,,,,,,,c
............ ....**...................................
,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,g,,a,,,,,a,,,,,,c,,,,,,,
.............................C.............. ................................
................................................G.....CT...........A..... ,,,,,,,,,,g,,,,c,,,,,,,c
,,,,,,,,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,**,, .......................
.....................................................C............... ,,,,,,,g
...................................................................................**................G .......
................................................A.....T.........C........
..A.....C......
....................................................A..............................**.T............................C
...................................................................................**..............................C
...................................................................................**......T...........................
...................................................
.....................................................................T.............**..............

Variation data:

1kG:
9 87283162 rs1659411 G T NA12878=0|0 AF=0.749601 AFR_AF=0.7413 AMR_AF=0.7795 EAS_AF=0.7351 EUR_AF=0.7922 SAS_AF=0.7106
9 87283163 rs1778953 A C NA12878=0|0 AF=0.748203 AFR_AF=0.7398 AMR_AF=0.7795 EAS_AF=0.7331 EUR_AF=0.7922 SAS_AF=0.7076

Ensembl:
9 87283162 rs35741255 GA TC upstream_gene_variant

########################################################################################################################

Template-switch process:

chr9:122667309-122667335

Lastz alignment:
GRCh37 AAGACCTGAGTTCACAAGGGGCCTCCCAGGTGAATACTTTCtATtGAAAGTATT------TCTATCCAAGATCAGTGACTGATGCCAGCCCAGGCCCCAA
HuRef AAGACCTGAGTTCACAAGGGGCCTCCCAGGTGAATACTTTCAATAGAAAGTATTCACCTTTCTATCCAAGATCAGTGACTGATGCCAGCCCAGGCCCCAA

Switch process:
F1: L AAGACCTGAGTTCACAAGGGGCCTCCC 1
F3: 4 TCTATCCAAGATCAGTGACTGATGCCAGCCCAGGCCCCAA R
RF: AAGACCTGAGTTCACAAGGGGCCTCCCAGGTGAATACTTTCAATAGAAAGTATTCACCTTTCTATCCAAGATCAGTGACTGATGCCAGCCCAGGCCCCAA
RR: TTCTGGACTCAAGTGTTCCCCGGAGGGTCCACTTATGAAAGTTATCTTTCATAAGTGGAAAGATAGGTTCTAGTCACTGACTACGGTCGGGTCCGGGGTT
F2: 3 TTATGAAAGTTATCTTTCATAAGTGGA 2

Sequencing data:

HuRef

121707101 121707111 121707121 121707131 121707141 121707151 121707161 121707171 121707181 121707191
GTGGTTCAACAAAGACCTGAGTTCACAAGGGGCCTCCCAGGTGAATACTTTCTATTGAAAGTA******TTTCTATCCAAGATCAGTGACTGATGCCAGCCCAGGCCCCAAGGCCCTGCA
....................................................W..W....... ...................................................
...............................................................******...................................................
.*..G.......GA.....G..................
.........
....................................................A..A.......TTCACC...................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,a,,a,,,,,,,ttcacc,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,******,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,t,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,******,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,a,,a,,,,,,,ttcacc,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,******,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
...............................................................******...................................................
....................................................A..A.......TTCACC...................................................
....................................................A..A.......TTCACC...................................................



NA12878

122667271 122667281 122667291 122667301 122667311 122667321 122667331 122667341 122667351 122667361
GTGGTTCAACAAAGACCTGAGTTCACAAGGGGCCTCCCAGGTGAATACTTTCTATTGAAAGTA******T******TTCTATCCAAGATCAGTGACTGATGCCAGCCCAGGCCCCAAGGC
....................................................A..A....... . ............................................
,...................................................A..A.......TTCACC.******............................................
,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,a,,a,,,,,,,ttcacc,******,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,a,,a,,,,,,,ttcacc,******,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ..........A..A.......TTCAGC.******............................................
........................................ .......******.TCACCA............................................
......................................... C******.******............................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, .******............................................
............................................. .******............................................
.............................................A .******............................................
............................................... .******............................................
............................ ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,a,,a,,,,,,,ttcacc,******,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ..................A..A.......TTCACC.******............................................
......GC..C.C................T............C.....C.....A .******.......................C....................
.....G..G..G............. ..............A..A.......TTCACC.******............................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, .******...........................C..........A.....
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,a,,a,,,,,,,ttcacc,******,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,a,,a,,,,,,,******,******, ..........................................
....................................................A..A.......TTCACC.******................. ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,,a,,,,,,,ttcccc,******,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,a,,a,,, .******............................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,a,,a,,,,,,,ttcacc,******,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,
....................................................A..A.......TTCACC.******............................C .......
....................................................A..A.......TTCACC.******...................... ...............
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,a,,a,,,,,,,ttcacc,******,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,

Variation data:

1kG:
9 122667323 rs7046056 T A NA12878=1|1 AF=0.507987 AFR_AF=0.5454 AMR_AF=0.6182 EAS_AF=0.3026 EUR_AF=0.6074 SAS_AF=0.4888
9 122667326 rs62569069 T A NA12878=1|1 AF=0.507987 AFR_AF=0.5454 AMR_AF=0.6182 EAS_AF=0.3026 EUR_AF=0.6074 SAS_AF=0.4888
9 122667333 rs11283633 A ATTCACCTA,ATTCACCTT NA12878=2|2 AF=0.0623,0.4447 AFR_AF=0.2254,0.3207 AMR_AF=0.0173,0.5994 EAS_AF=0,0.3026 EUR_AF=0.002,0.6044 SAS_AF=0,0.4847

Ensembl:
9 122667323 rs7046056 T A intergenic_variant
9 122667326 rs62569069 T A intergenic_variant
9 122667334 rs11283633 - TTCACC TTCACCTA TTCACCTT intergenic_variant

########################################################################################################################

Template-switch process:

chr9:139101513-139101536

Lastz alignment:
GRCh37 TGCTGCCTGTGTGCCCCTCCCCCCACTGCTGCCCCTCTGCCcTTTCcTGAGGGTGCACCTGAGGCCCACTACCTACAGAGCCCCGGC
HuRef TGCTGCCTGTGTGCCCCTCCCCCCACTGCTGCCCCTCTGCC-TTTCTTGAGGGTGCACCTGAGGCCCACTACCTACAGAGCCCCGGC

Switch process:
F1: L TGCTGCCTGTGTGCCCCTCCCCCCAC 1
F3: 4 GGGTGCACCTGAGGCCCACTACCTACAGAGCCCCGGC R
RF: TGCTGCCTGTGTGCCCCTCCCCCCACTGCTGCCCCTCTGCCTTTCTTGAGGGTGCACCTGAGGCCCACTACCTACAGAGCCCCGGCCACCTGGGTGCTATGGACAGTGGGCCTTAGGTGCACCTTCAGGAAAGGGCAGAGGGGCAGCA
RR: ACGACGGACACACGGGGAGGGGGGTGACGACGGGGAGACGGAAAGAACTCCCACGTGGACTCCGGGTGATGGATGTCTCGGGGCCGGTGGACCCACGATACCTGTCACCCGGAATCCACGTGGAAGTCCTTTCCCGTCTCCCCGTCGT
F2: 3 AGTCCTTTCCCGTCTCCCCGTCGT 2

Sequencing data:

HuRef

138241301 138241311 138241321 138241331 138241341 138241351 138241361 138241371 138241381 138241391 138241401
TCTCCGCACAGTGCTGCCTGTGTGCCCCTCCCCCCACTGCTGCCCCTCTGCCCTTTCCTGAGGGTGCACCTGAGGCCCACTACCTACAGAGCCCCGGCCACCTGGGTGCTATGGACAGTG
........................................................................................................................
.....*.......T............. ,,,,,,g,,,,,,,,,,,,t,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
.................................GA........... ,,,,,,,,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
.............................*...........................................A.............. ,,,,,
..................................................*......T..............................................................

NA12878

139101481 139101491 139101501 139101511 139101521 139101531 139101541 139101551 139101561 139101571 139101581
TCTCCGCACAGTGCTGCCTGTGTG*CCCCTCCCCCCACTGCTGCCCCTCTGCCCTTTCCTGAGGGTGCACCTGAGGCCCACTACCTACAGAGCCCCGGCCACCTGGGTGCTATGGACAGT
........................ ...................................................................................K...........
....... ,,,,,,g,,,,,,,,,*,,,,,,,g,,,,,g,,,,,,,tc,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,ag,,g,,,c,,,,,,,,,,,g,t,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
........................*...................................................................................T...........
........................A.... ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,t,,,,,,,,,,,
...... ,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,a,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,t,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,t,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*, ................................................................................T...........
........................*.......................................... ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,t,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ....................T...........
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,a,,,,,,,,,,t,,,,,,,,,,,,,
........................*........................................................C ,,,,,,,g,,,,a,,,,,,,,,,,
........................*........................................................... c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,c,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,a,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,t,, g,,,,
........................*.......................................................................................
..................A.....*......A.G.A.......A.......... ,,,,,,,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,t,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, .T...........
........................*......T......A.......A....G........C.A....T.........T........ ,,,,,t,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,t,,,,,,,,,,,
,,,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,
........................*......................N....................................................G......GT...........
..........C.............*................................................C............................................C.
........................*.................................................. ...G.........................G.G.G.....C..
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,t,,,,,,,,,,,

Variation data:

########################################################################################################################

Template-switch process:

chr10:3173066-3173095

Lastz alignment:
GRCh37 CATGAGCCACCGCGCCCaGCACCATTGTCTTTTAAAAAGTTaGGaT--GttACttGTttCtgAgCCaAAtAGATCAAGTAAAAAGGGCCTTGGCACTAATTATGTGACAT
HuRef CATGAGCCACCGCGCCCGGCACCATTGTCTTTTAAAAAGTTTGGCTCAGAAACAAGTAAC--ATCCTAACAGATCAAGTAAAAAGGGCCTTGGCACTAATTATGTGACAT

Switch process:
F1: L CATGAGCCACCGCGCCCAGCACCATTGTCTTTTAAAAA 1
F3: 4 AGATCAAGTAAAAAGGGCCTTGGCACTAATTATGTGACAT R
RF: CATGAGCCACCGCGCCCGGCACCATTGTCTTTTAAAAAGTTTGGCTCAGAAACAAGTAACATCCTAACAGATCAAGTAAAAAGGGCCTTGGCACTAATTATGTGACAT
RR: GTACTCGGTGGCGCGGGCCGTGGTAACAGAAAATTTTTCAAACCGAGTCTTTGTTCATTGTAGGATTGTCTAGTTCATTTTTCCCGGAACCGTGATTAATACACTGTA
F2: 3 TAAACCGAGTCTTTGTTCATTGTAGGATTG 2

Sequencing data:

HuRef

3163021 3163031 3163041 3163051 3163061 3163071 3163081 3163091 3163101 3163111 3163121
GGGATTACAGGCATGAGCCACCGCGCCCAGCACCATTGTCTTTTAAAAAGTTAGGAT**GTTACTTGTTTCTGAGCCAAATAGATCAAGTAAAAAGGGCCTTGGCACTAATTATGTGACA
............................G.......................T..C. .AA..AA..AA....T..T..C.......................................
,,,,*,,,,,,,,,,,,,, ........................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,t,,c,ca,aa,,aa,,aa,**,t,,t,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
............................G.......................T..C.CA.AA..AA..AA.**.T..T..C.......................................
............................G.......................T..C.CA.AA..AA..AA.**.T..T..C.......................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,t,,c,ca,aa,,aa,,aa,**,t,,t,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
............................G.......................T..C.CA.AA..AA..AA.**.T..T..C.......................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,t,,c,ca,aa,,aa,,aa,**,t,,t,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
............................G.......................T..C.CA.AA..AA..AA.**.T..T..C.......................................

NA12878

3173021 3173031 3173041 3173051 3173061 3173071 3173081 3173091 3173101 3173111 3173121
GGGATTACAGGCATGAGCCACCGCGCCCAGCACCATTGTCTTTTAAAAAGTTAGGATGTTACTTGTTTCTGAGCCAAATAGATCAAGTAAAAAGGGCCTTGGCACTAATTATGTGACATG
........................................................................................................................
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Variation data:

1kG:
10 3173069 rs55843967 A T NA12878=0|0 AF=0.281949 AFR_AF=0.2564 AMR_AF=0.2867 EAS_AF=0.3135 EUR_AF=0.2624 SAS_AF=0.3006
10 3173072 rs71502283 A C NA12878=0|0 AF=0.286142 AFR_AF=0.2617 AMR_AF=0.2911 EAS_AF=0.3185 EUR_AF=0.2634 SAS_AF=0.3057
10 3173073 rs559301713 T TCA NA12878=0|0 AF=0.286142 AFR_AF=0.2617 AMR_AF=0.2911 EAS_AF=0.3185 EUR_AF=0.2634 SAS_AF=0.3057
10 3173075 rs545894398 T A NA12878=0|0 AF=0.286142 AFR_AF=0.2617 AMR_AF=0.2911 EAS_AF=0.3185 EUR_AF=0.2634 SAS_AF=0.3057
10 3173076 rs556398577 T A NA12878=0|0 AF=0.286142 AFR_AF=0.2617 AMR_AF=0.2911 EAS_AF=0.3185 EUR_AF=0.2634 SAS_AF=0.3057
10 3173079 rs576238324 T A NA12878=0|0 AF=0.275759 AFR_AF=0.2511 AMR_AF=0.2795 EAS_AF=0.3075 EUR_AF=0.2584 SAS_AF=0.2914
10 3173080 rs542181217 T A NA12878=0|0 AF=0.286142 AFR_AF=0.2617 AMR_AF=0.2911 EAS_AF=0.3185 EUR_AF=0.2634 SAS_AF=0.3057
10 3173083 rs561857197 T A NA12878=0|0 AF=0.286142 AFR_AF=0.2617 AMR_AF=0.2911 EAS_AF=0.3185 EUR_AF=0.2634 SAS_AF=0.3057
10 3173084 rs527528589 T A NA12878=0|0 AF=0.286142 AFR_AF=0.2617 AMR_AF=0.2911 EAS_AF=0.3185 EUR_AF=0.2634 SAS_AF=0.3057
10 3173085 rs571356269 CTG C NA12878=0|0 AF=0.286142 AFR_AF=0.2617 AMR_AF=0.2911 EAS_AF=0.3185 EUR_AF=0.2634 SAS_AF=0.3057
10 3173089 rs59342418 G T NA12878=0|0 AF=0.286142 AFR_AF=0.2617 AMR_AF=0.2911 EAS_AF=0.3185 EUR_AF=0.2634 SAS_AF=0.3057
10 3173092 rs71502284 A T NA12878=0|0 AF=0.279153 AFR_AF=0.2519 AMR_AF=0.281 EAS_AF=0.3135 EUR_AF=0.2604 SAS_AF=0.2986
10 3173095 rs4391742 T C NA12878=0|0 AF=0.283546 AFR_AF=0.267 AMR_AF=0.2839 EAS_AF=0.3135 EUR_AF=0.2604 SAS_AF=0.2986

Ensembl:
10 3173069 rs386740061 AGGATGTTACTTGTTTCTGAGCCAAAT TGGCTCAGAAACAAGTAACATCCTAAC intron_variant

########################################################################################################################

Template-switch process:

chr10:29421801-29421866

Lastz alignment:
GRCh37 ACAAGTGGTCCTTCACTGAAGTCTAACGAAGCTCTGAGCTGcctctcAGAGcAAGgGGAgGgTgtGGctCCcaAaCgTCCtCTTcCTCTtcccatcagctcacactGActGGCAGTACGGATGAAGCTGTGAACAGTAAATGGT
HuRef ACAAGTGGTCCTTCACTGAAGTCTAACGAAGCTCTGAGCTGATGGGAAGAGGAAGAGGACGTTTGGGAGCCACACCCTCCCCTTGCTCT-----------------GAGAGGCAGTACGGATGAAGCTGTGAACAGTAAATGGT

Switch process:
F1: L ACAAGTGGTCCTTCACTGAAGTCTAACGAAGCTCTGAG 1
F3: 4 CTGACTGGCAGTACGGATGAAGCTGTGAACAGTAAATGGTGACTGT R
RF: ACAAGTGGTCCTTCACTGAAGTCTAACGAAGCTCTGAGCTGATGGGAAGAGGAAGAGGACGTTTGGGAGCCACACCCTCCCCTTGCTCTGAGAGGCAGTACGGATGAAGCTGTGAACAGTAAATGGTGACTGT
RR: TGTTCACCAGGAAGTGACTTCAGATTGCTTCGAGACTCGACTACCCTTCTCCTTCTCCTGCAAACCCTCGGTGTGGGAGGGGAACGAGACTCTCCGTCATGCCTACTTCGACACTTGTCATTTACCACTGACA
F2: 3 ACACTCGACTACCCTTCTCCTTCTCCTGCAAACCCTCGGTGTGGGAGGGGAACGAGACTCTCCGTC 2

Sequencing data:

HuRef

29461791 29461801 29461811 29461821 29461831 29461841 29461851 29461861 29461871 29461881 29461891
CTAACGAAGCTCTGAGCTGCCTCTCAGAGCAAGGGGAGGGTGTGGCTCCCAAACGTCCTCTTCCTCTTCCCATCAGCTCACACTGACTGGCAGTACGG*ATGAAGCTGTGAACAGT*AAA
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29421791 29421801 29421811 29421821 29421831 29421841 29421851 29421861 29421871 29421881 29421891
CTAACGAAGCTCTGAGCTGCCTCTCAGAGCAAGGGGAGGGTGTGGCTCCCAAACGTCCTCTTCCTCTTCCCATCAGCTCACACTGACTGGCAGTACGGATGAAGCTGTGAACAGTAAATG
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Variation data:

1kG:
10 29421804 rs79160476 C A NA12878=0|0 AF=0.348842 AFR_AF=0.205 AMR_AF=0.3689 EAS_AF=0.5764 EUR_AF=0.3678 SAS_AF=0.2751
10 29421805 rs76004621 C T NA12878=0|0 AF=0.348842 AFR_AF=0.205 AMR_AF=0.3689 EAS_AF=0.5764 EUR_AF=0.3678 SAS_AF=0.2751
10 29421806 rs553927102 T G NA12878=0|0 AF=0.348842 AFR_AF=0.205 AMR_AF=0.3689 EAS_AF=0.5764 EUR_AF=0.3678 SAS_AF=0.2751
10 29421807 rs75469641 C G NA12878=0|0 AF=0.348842 AFR_AF=0.205 AMR_AF=0.3689 EAS_AF=0.5764 EUR_AF=0.3678 SAS_AF=0.2751
10 29421808 rs79664050 T G NA12878=0|0 AF=0.348842 AFR_AF=0.205 AMR_AF=0.3689 EAS_AF=0.5764 EUR_AF=0.3678 SAS_AF=0.2751
10 29421809 rs76398570 C A NA12878=0|0 AF=0.348842 AFR_AF=0.205 AMR_AF=0.3689 EAS_AF=0.5764 EUR_AF=0.3678 SAS_AF=0.2751
10 29421826 rs573900913 G T NA12878=0|0 AF=0.0694888 AFR_AF=0.0287 AMR_AF=0.0634 EAS_AF=0.1141 EUR_AF=0.0865 SAS_AF=0.0654
10 29421830 rs76542381 C G NA12878=0|0 AF=0.0694888 AFR_AF=0.0287 AMR_AF=0.0634 EAS_AF=0.1141 EUR_AF=0.0865 SAS_AF=0.0654
10 29421831 rs80068992 T A NA12878=0|0 AF=0.0694888 AFR_AF=0.0287 AMR_AF=0.0634 EAS_AF=0.1141 EUR_AF=0.0865 SAS_AF=0.0654
10 29421832 rs79284550 C G NA12878=0|0 AF=0.0694888 AFR_AF=0.0287 AMR_AF=0.0634 EAS_AF=0.1141 EUR_AF=0.0865 SAS_AF=0.0654
10 29421836 rs79645051 A C NA12878=0|0 AF=0.0694888 AFR_AF=0.0287 AMR_AF=0.0634 EAS_AF=0.1141 EUR_AF=0.0865 SAS_AF=0.0654
10 29421838 rs559927719 C T NA12878=0|0 AF=0.000399361 AFR_AF=0 AMR_AF=0 EAS_AF=0 EUR_AF=0 SAS_AF=0.002
10 29421848 rs527358652 C T NA12878=0|0 AF=0.000199681 AFR_AF=0.0008 AMR_AF=0 EAS_AF=0 EUR_AF=0 SAS_AF=0
10 29421871 rs17565710 C G NA12878=0|0 AF=0.3752 AFR_AF=0.2201 AMR_AF=0.3977 EAS_AF=0.62 EUR_AF=0.3946 SAS_AF=0.2965
10 29421872 rs2783421 T A NA12878=0|0 AF=0.375998 AFR_AF=0.2224 AMR_AF=0.3991 EAS_AF=0.62 EUR_AF=0.3946 SAS_AF=0.2965
10 29421902 rs538060193 A G NA12878=0|0 AF=0.000199681 AFR_AF=0 AMR_AF=0 EAS_AF=0 EUR_AF=0 SAS_AF=0.001
10 29421928 rs550016766 C T NA12878=0|0 AF=0.000199681 AFR_AF=0.0008 AMR_AF=0 EAS_AF=0 EUR_AF=0 SAS_AF=0
10 29421937 rs571908972 G A NA12878=0|0 AF=0.000199681 AFR_AF=0.0008 AMR_AF=0 EAS_AF=0 EUR_AF=0 SAS_AF=0
10 29421946 rs539006421 G T NA12878=0|0 AF=0.000399361 AFR_AF=0.0015 AMR_AF=0 EAS_AF=0 EUR_AF=0 SAS_AF=0

Ensembl:
10 29421804 rs386742407 CCTCTCAGAGCAAGGGGAGGGTGTGGCTCCCAAACGTCCTCTTCCTCTTCCCATCAGCTCACACTGACT ATGGGAAGAGGAAGAGGACGTTTGGGAGCCACACCCTCCCCTTGCTCTGAGA intergenic_variant

########################################################################################################################

Template-switch process:

chr10:30227468-30227486

Lastz alignment:
GRCh37 CAATTATTGGGGcCCAAATAGAATATAGAGATATAGAGCTA------aaAGTAGCTCTATATACTCTTGTCAAGAAAAGTCATTGCAGA
HuRef CAATTATTGGGGTCCAAATAGAATATAGAGATATAGAGCTACTTTTAGCAGTAGCTCTATATACTCTTGTCAAGAAAAGTCATTGCAGA

Switch process:
F1: L CAATTATTGGGGCCCAAATAGAATATAGAGATATAGA 1
F3: 4 ACTCTTGTCAAGAAAAGTCATTGCAGA R
RF: CAATTATTGGGGTCCAAATAGAATATAGAGATATAGAGCTACTTTTAGCAGTAGCTCTATATACTCTTGTCAAGAAAAGTCATTGCAGA
RR: GTTAATAACCCCAGGTTTATCTTATATCTCTATATCTCGATGAAAATCGTCATCGAGATATATGAGAACAGTTCTTTTCAGTAACGTCT
F2: 3 TATATCTCGATGAAAATCG 2

Sequencing data:

HuRef

30267431 30267441 30267451 30267461 30267471 30267481 30267491 30267501 30267511 30267521
ATATCGATTTCCAATTATT*GGGGCCCAAATAGAATATAGAGATA*TAGAGC*******TAAAAGTAGCTCTATATACTCTTGTCAA*G*AAAAGTCATTGCAGAGCACAGGTT*GAAA*
................... ....T.................... ...... ..GC........................ . ........................ ....
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30227421 30227431 30227441 30227451 30227461 30227471 30227481 30227491 30227501 30227511 30227521
ATATCGATTTCCAATTATTGGGGCCCAAATAGAATATAGAGATATAGAGCTAAAAGTAGCTCTATATACTCTTGTCAAGAAAAGTCATTGCAGAGCACAGGTTGAAAGTTCTTAACTCTT
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Variation data:

1kG:

Ensembl:
10 30227470 rs5784162 - TACTTT intergenic_variant

########################################################################################################################

Template-switch process:

chr10:46341630-46341643

Lastz alignment:
GRCh37 CCAGaATAAATCTGGAGACACATTTTCTGTTAAAGTAAGAAcTTTAAcAGaAA--AGAGCtTCATAGGTAAACTCCTTTGAGAAACCCCAAACACA
HuRef CCAGCATAAATCTGGAGACACATTTTCTGTTAAAGTAAGAATTTTAA-AGTAATCAGAGCCTCATAGGTAAACTCCTTTGAGAAACCCCAAACACA

Switch process:
F1: L CCAGAATAAATCTGGAGACACATTTTCTGTTAAAGTAAGA 1
F3: 4 GAGCTTCATAGGTAAACTCCTTTGAGAAACCCCAAACACACACAC R
RF: CCAGCATAAATCTGGAGACACATTTTCTGTTAAAGTAAGAATTTTAAAGTAATCAGAGCCTCATAGGTAAACTCCTTTGAGAAACCCCAAACACACACAC
RR: GGTCGTATTTAGACCTCTGTGTAAAAGACAATTTCATTCTTAAAATTTCATTAGTCTCGGAGTATCCATTTGAGGAAACTCTTTGGGGTTTGTGTGTGTG
F2: 3 AAAAGACAATTTCA 2

Sequencing data:

HuRef

45661591 45661601 45661611 45661621 45661631 45661641 45661651 45661661 45661671 45661681
CTGTTAAGTCACCAGAATAAAT*CTGGAGACACATTTTCTGTTAAAGTAAGAAC*TTTAACAGAAAAGAGCTTCATA*GGTAAACT*CCTTTGAGAAA*CCCCAAACACACACACACAA*
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46341581 46341591 46341601 46341611 46341621 46341631 46341641 46341651 46341661 46341671 46341681
CTGTTAAGTCACCAGAATAAATCTGGAGACACATTTTCTGTTAAAGTAAGAACTTTAACAGAAAAGAGCTTCATAGGTAAACTCCTTTGAGAAACCCCAAACACACACACACAACCATTT
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.................................... ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
....................................... ..............................................................................
........................................ ..........................................................................
.................................................A ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,t,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,c,t,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ................C.............T...............................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,c,,,g,a,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
............................................................. ..................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,,,,,c,,,,,,,,,,,,,
......................................................................... .....................................
................G.......................... .................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
..........................................................................................,,,,,,,,,,c,,,,,,,,t,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ............................
....................................................................A.........................................
.............................................................G.................. ..................
..............................................................C............. ,,,,,,,,,,t,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
........................................................................................................................
............................................C..................................... ............

Variation data:

########################################################################################################################

Template-switch process:

chr10:51245239-51245257

Lastz alignment:
GRCh37 AGTCACCAGaATAAATCTGGAGACACATTTTCTGTTAAAGTtcttAcTTTAAcAGaAA--AGAGCtTCATAGGTAAACTCCTTTGAGAAACCCCAAACACA
HuRef AGTCACCAGCATAAATCTGGAGACACATTTTCTGTTAAAGTAAGAATTTTAA-AGTAATCAGAGCCTCATAGGTAAACTCCTTTGAGAAACCCCAAACACA

Switch process:
F1: L AGTCACCAGAATAAATCTGGAGACACATTTTCTGTTAAAG 1
F3: 4 GAGCTTCATAGGTAAACTCCTTTGAGAAACCCCAAACACACACAC R
RF: AGTCACCAGCATAAATCTGGAGACACATTTTCTGTTAAAGTAAGAATTTTAAAGTAATCAGAGCCTCATAGGTAAACTCCTTTGAGAAACCCCAAACACACACAC
RR: TCAGTGGTCGTATTTAGACCTCTGTGTAAAAGACAATTTCATTCTTAAAATTTCATTAGTCTCGGAGTATCCATTTGAGGAAACTCTTTGGGGTTTGTGTGTGTG
F2: 3 AAAAGACAATTTCATTCTT 2

Sequencing data:

HuRef

50915201 50915211 50915221 50915231 50915241 50915251 50915261 50915271 50915281 50915291 50915301
AAAGTCTGTTAAGTCACCAGAATAAATCTGGAGACACATTTTCTGNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNN
K....K....KK..KKKKK.K..K.K.K...K.KKKKK....K..
....G...G.....*....A...*..........*..........

NA12878

51245191 51245201 51245211 51245221 51245231 51245241 51245251 51245261 51245271 51245281 51245291
AAAGTCTGTTAAGTCACCAGAATAAATCTGGAGACACATTTTCTGTTAAAGTTCTTACTTTAACAGAAAAGAGCTTCATAGGTAAACTCCTTTGAGAAACCCCAAACACACACACACAAC
................................................... ............................................................
,,,,,,,,,,,, ............................................................
.................. ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,

Variation data:

########################################################################################################################

Template-switch process:



chr10:51987097-51987112

Lastz alignment:
GRCh37 TAGATAAGAAGAGGATCACTGCAAAAACAAACAGATACTTG-TttTtgCAGTg-ATGGAGATAACATTGTTAATATTTTTATAGTATTTTAAAG
HuRef TAGATAAGAAGAGGATCACTGCAAAAACAAACAGATACTTGATGGTCTCAGTACATGGAGATAACATTGTTAATATTTTTATAGTATTTTAAAG

Switch process:
F1: L TAGATAAGAAGAGGATCACTGCAAAAACAAACAGATAC 1
F3: 4 GGAGATAACATTGTTAATATTTTTATAGTATTTTAAAG R
RF: TAGATAAGAAGAGGATCACTGCAAAAACAAACAGATACTTGATGGTCTCAGTACATGGAGATAACATTGTTAATATTTTTATAGTATTTTAAAG
RR: ATCTATTCTTCTCCTAGTGACGTTTTTGTTTGTCTATGAACTACCAGAGTCATGTACCTCTATTGTAACAATTATAAAAATATCATAAAATTTC
F2: 3 TAGTGACGTTTTTGTT 2

Sequencing data:

HuRef

51657061 51657071 51657081 51657091 51657101 51657111 51657121 51657131 51657141 51657151 51657161
NNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNNN

NA12878

51987051 51987061 51987071 51987081 51987091 51987101 51987111 51987121 51987131 51987141 51987151
AAACACATTATTAGATAAGAAGAGGATCACTGCAAAAACAAACAGATACTTGTTTTTGCAGTGATGGAGATAACATTGTTAATATTTTTATAGTATTTTAAAGCTTCTAGTGCACAGTGA
............................................ ...............................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ...............................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ..........................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,gt,c,,,,,,

c,,,,,,

Variation data:

########################################################################################################################

Template-switch process:

chr10:72001951-72001968

Lastz alignment:
GRCh37 CGTCTTAATCATCGTCTTTCTTATTTCTCATGTTCTCTCTCgaGAGAGAGAGATACTGTCTGTCTAGGTTATCTCATGGATAT
HuRef CGTCTTAATCATCGTCTTTCTTATTTCTCATGTTCTCTCTCTCGAGAGAGAGATACTGTCTGTCTAGGTTATCTCATGGATAT

Switch process:
F1: L CGTCTTAATCATCGTCTTTCTTATTTCTCATGT 1
F3: 4 GATACTGTCTGTCTAGGTTATCTCATGGATAT R
RF: CGTCTTAATCATCGTCTTTCTTATTTCTCATGTTCTCTCTCTCGAGAGAGAGATACTGTCTGTCTAGGTTATCTCATGGATAT
RR: GCAGAATTAGTAGCAGAAAGAATAAAGAGTACAAGAGAGAGAGCTCTCTCTCTATGACAGACAGATCCAATAGAGTACCTATA
F2: 3 AGAGAGAGAGCTCTCTCT 2

Sequencing data:

HuRef

71671921 71671931 71671941 71671951 71671961 71671971 71671981 71671991 71672001 71672011
CTTCATTTCATCGTCTTAATCATCGTC*TTT*CTTATTTCTCATGTTCTCTCTCGAGAGAGAGAGATACTGTCT*GTCTAGGTTATCTCATGGATA*TCTTTAGTGTCAACTATCACCTA
........................... ... ......................TC.................. ..................... .......................
..........C................*...*.C........T.........*.TC....A.......TG....G....*.........T.....C*..A..................*.
T..T....T..T.G.....A....CG.*...*...
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,tc,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,tc,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,t,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
...........................*...*......................TC..................*.....................*.......................
t,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,tc,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,

*,,,,,,,,,,a,,,*,,,,,g,,,,,t,,,*g,,,,,,,a,,,,*,,,,,,,,tc,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,t,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,g,,t,a,,,,,,g,,,*,,,c,,a,,,c,c,,g,,,,,,,,,ttc,,a,,,,,,,,,,,,,,,*,,t,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
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72001911 72001921 72001931 72001941 72001951 72001961 72001971 72001981 72001991 72002001 72002011
CTTCATTTCATCGTCTTAATCATCGTCTTTCTTATTTCTCATGTTCTCTCTCGAGAGAGAGAGATACTGTCTGTCTAGGTTATCTCATGGATATCTTTAGTGTCAACTATCACCTAGAGG
....................................................TC..................................................................
....................................................TC.....G.......................................A....................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,tc,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,t,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ...............................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,g,,t,,,,,,,,,,,,,,,t,a,,,,,,,,,,,,,,,,
.....................................T.............. ,,,,,,,,a,,,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,c,,,,
....................................................TC...... ,,,,,c,,,,,c,,,,,a,,,,,,,,g,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, .................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,tc,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
.........................................A.......... ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,tc,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ...........................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,tc,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,g,,,t,,,,,,
....................................................TC...............A.A.................. ...............
....................................................TC.............................................. ,,,,,,,,,,t
.......C......A.......................... ,
....................................................TC..........................A..........
............................................G.......TC....................................G...................
............. ,,,,,,,,,,,,,,n,,,,,,,,,,,,,,,,,g,,,,tc,,,,,g,t,,,,,,,,n,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,, ....................................TC..................................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,tc,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,tc,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,tc,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,a,,,a,,,,,,,,, ................................TC..................................................................
....................................................TC..................................................................

Variation data:

1kG:
10 72001959 rs9415010 G T NA12878=1|1 AF=0.878195 AFR_AF=0.8684 AMR_AF=0.8718 EAS_AF=0.8869 EUR_AF=0.8956 SAS_AF=0.8691
10 72001960 rs9415011 A C NA12878=1|1 AF=0.854034 AFR_AF=0.851 AMR_AF=0.8458 EAS_AF=0.8631 EUR_AF=0.8738 SAS_AF=0.8344

Ensembl:
10 72001959 rs71187040 GA TC intergenic_variant

########################################################################################################################

Template-switch process:

chr11:63682312-63682327

Lastz alignment:
GRCh37 AGAAGCATGCCCAGCGCCTGGCCCGGGGCAAGGGGCAGCTgAGcCTgaGCTGCCCCGGCACCGTTCCACCCCATTCCCAAGTCCCTGG
HuRef AGAAGCATGCCCAGCGCCTGGCCCGGGGCAAGGGGCAGCTCAGGCTC-GCTGCCCCGGCACCGTTCCACCCCATTCCCAAGTCCCTGG

Switch process:
F1: L CAGAAGCATGCCCAGCGCCTGGCCCGGGGCAAGGGGCAGCT 1
F3: 4 GGCACCGTTCCACCCCATTCCCAAGTCCCTGG R
RF: CAGAAGCATGCCCAGCGCCTGGCCCGGGGCAAGGGGCAGCTCAGGCTCGCTGCCCCGGCACCGTTCCACCCCATTCCCAAGTCCCTGG
RR: GTCTTCGTACGGGTCGCGGACCGGGCCCCGTTCCCCGTCGAGTCCGAGCGACGGGGCCGTGGCAAGGTGGGGTAAGGGTTCAGGGACC
F2: 3 CCCCGTCGAGTCCGAG 2

Sequencing data:

HuRef

63438841 63438851 63438861 63438871 63438881 63438891 63438901 63438911 63438921 63438931 63438941
TGCTTATGCCACAGAAGCATGCCCAGCGCCTGGCCCGGGGCAAGGGGCAGCTGAGCCTGAGCTGCCCCGGCACCGTTCCACCCC**ATTCCCAAGTCCCTGGGGGCCAAGGCTCACCTGC
....................................................C..G...C........................ ..................................
....................................................C..G..*C........................**..................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,,g,,*c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,**,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,,g,,*c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,**,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
....................................................C..G..*C........................**..................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,,g,,*c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,cat,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,,g,,*c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,**,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
.....*..............................................C..G..*C........................**..................................

,,,,,,,,,,,,,,,,,**,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,**,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,

NA12878

63682261 63682271 63682281 63682291 63682301 63682311 63682321 63682331 63682341 63682351 63682361
TGCTTATGCCACAGAAGCATGCCCAGCGCCTGGCCCGGGGCAAGGGGCAGCTGAGCCTGAGCTGCCCCGGCACCGTTCCACCCCATTCCCAAGTCCCTGGGGGCCAAGGCTCACCTGCTC
....................................................C..G..C.............................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ....................C..G..C.............................................................
G..........A......CC....CC.C.........C.............. ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
....................................................C..G..C........ .................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,,g,,c,,,,,,,, ................................................
,,,,,,,,,,,,,,, .............................C..G..C................G..........................................G.



,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,,g,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,a,,,,,,c,,,,,,,,,,,
......A...... .............................C..G..C.............................................................
,,,,,,,,,,,,, c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,,g,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
....................................................C..G..C.................................................
....................................................C..G..C...................................................C
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,,g,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
............C......G............... ................C..G..C.............................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,,g,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, .................
....................................................C..G..C............................*......T..CT.............C..C....
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,,g,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,,g,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
....................................................C..G..C.............................................................
....................................................C..G..C.............................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,,g,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
....................................................C..G..C.............................................................
....................................................C..G..C.............................................................
....................................................C..G..C.............................................................
....................................................C..G..C.............................................................

Variation data:

1kG:
11 63682312 rs4375445 G C NA12878=1|1 AF=0.86262 AFR_AF=0.5356 AMR_AF=0.9625 EAS_AF=0.9623 EUR_AF=0.997 SAS_AF=0.9928
11 63682315 rs34212439 C G NA12878=1|1 AF=0.86262 AFR_AF=0.5356 AMR_AF=0.9625 EAS_AF=0.9623 EUR_AF=0.997 SAS_AF=0.9928
11 63682318 rs11231638 G C NA12878=1|1 AF=0.789936 AFR_AF=0.3192 AMR_AF=0.9424 EAS_AF=0.9563 EUR_AF=0.9662 SAS_AF=0.9652

other variants:
11 63682317 rs113350066 TG T NA12878=0|0 AF=0.330272 AFR_AF=0.3268 AMR_AF=0.2464 EAS_AF=0.0794 EUR_AF=0.4533 SAS_AF=0.5266
11 63682319 rs57942405 A C NA12878=0|0 AF=0.330272 AFR_AF=0.3268 AMR_AF=0.2464 EAS_AF=0.0794 EUR_AF=0.4533 SAS_AF=0.5266

Ensembl:
11 63682312 rs386754305 GAGCCTGA CAGGCTC intron_variant

########################################################################################################################

Template-switch process:

chr11:73442141-73442164

Lastz alignment:
GRCh37 TATTATATACTGACATTCCTAATTCACAAAAGGCCAAGTAAacacTTACTTGGCCCTAACAAAAAGAATTAATGGAGGCTTAGGT
HuRef TATTATATACTGACATTCCTAATTCACAAAAGGCCAAGTAAGTGTTTACTTGGCCCTAACAAAAAGAATTAATGGAGGCTTAGGT

Switch process:
F1: L TATTATATACTGACATTCCTAATTCACAAAA 1
F3: 4 CTAACAAAAAGAATTAATGGAGGCTTAGGT R
RF: TATTATATACTGACATTCCTAATTCACAAAAGGCCAAGTAAGTGTTTACTTGGCCCTAACAAAAAGAATTAATGGAGGCTTAGGT
RR: ATAATATATGACTGTAAGGATTAAGTGTTTTCCGGTTCATTCACAAATGAACCGGGATTGTTTTTCTTAATTACCTCCGAATCCA
F2: 3 CCGGTTCATTCACAAATGAACCGG 2

Sequencing data:

HuRef

73119751 73119761 73119771 73119781 73119791 73119801 73119811 73119821 73119831 73119841 73119851
AAACATT*CTGTTATTATATACTGACATTCCTAATTCACAAAAGGCCAAGTAAACACTTACTTGGCCCTAACAAAAAGAATTAATGGAGGCTT*AGGTCCACTTCATCTAGCAAATCAAA
....... .............................................GTGT.................................... ..........................
,,,,,,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,a,,,,,,a,,,,,,,,,,,
.......*.............................................GTGT....................................*..........................
,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,gtgt,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
.......*.............................................GTGT....................................*..........................
.......*.............................................GTGT....................................*..........................
,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,gtgt,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,gtgt,,,,,,,,,,,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
.......*.............................................GTGT....................................*..........................
.......*.............................................GTGT....................................*..........................
,,,,,,,*t,,,,,,,cc,,,t,,,,,,,a,,,,aaa,,,,,,t,,,,,,,,,,tgt,,,,a,,,,,a,,,,,,,,,,,,*a,,,,,ga,t,a*ca,,,,,,aa,*c,a,,a,,,gg,,g
.......*.............................................GTGT....................................*.A........................
.......*.............................................GTGT....................................*..........................
.......*.............................................GTGT....................................*..........................
......*.............................................GTGT....................................*..........................

,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,gtgt,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,g,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,

NA12878

73442101 73442111 73442121 73442131 73442141 73442151 73442161 73442171 73442181 73442191 73442201
AAACATTCTGTTATTATATACTGACATTCCTAATTCACAAAAGGCCAAGTAAACACTTACTTGGCCCTAACAAAAAGAATTAATGGAGGCTTAGGTCCACTTCATCTAGCAAATCAAAGT
....................................................GTGT................................................................
, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,gtgt,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
........................... .......................GTGT................................................................
............................ .......................A........................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,gtgt,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
.............................................. ,,,,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
.............................................. ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,t,g,c,,,,,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
C....... ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,gtgt,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
................................ ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
.................................................... ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
...........................G.NC........... ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
....................................T... ..............................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ..............................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,gtgt,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
....................................................GTGT................... ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,gtgt,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
.......................................T.C.......... .............................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,gtgt,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, .....................
.......................................C............ ,,,,,,,,,,,,,,,a,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,gtgt,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ..............
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,gtgt,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,gtgt,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, .
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,gtgt,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,

Variation data:

1kG:
11 73442151 rs61903173 A G NA12878=1|1 AF=0.926518 AFR_AF=0.8185 AMR_AF=0.9524 EAS_AF=1 EUR_AF=0.9284 SAS_AF=0.9765
11 73442152 rs61903174 C T NA12878=1|1 AF=0.927316 AFR_AF=0.8185 AMR_AF=0.9539 EAS_AF=1 EUR_AF=0.9314 SAS_AF=0.9765
11 73442153 rs61903175 A G NA12878=1|1 AF=0.927316 AFR_AF=0.8185 AMR_AF=0.9539 EAS_AF=1 EUR_AF=0.9314 SAS_AF=0.9765
11 73442154 rs62763660 C T NA12878=1|1 AF=0.927316 AFR_AF=0.8185 AMR_AF=0.9539 EAS_AF=1 EUR_AF=0.9314 SAS_AF=0.9765

Ensembl:
11 73442151 rs386754952 ACAC GTGT intron_variant

########################################################################################################################

Template-switch process:

chr11:109759306-109759342

Lastz alignment:
GRCh37 ATACAAGTTAGACTGTTTTTGGCCTGGGATACAGTTAAAAAaAtactcTGTATAGGTCAAATTACAGACATGTGTAATTTGACCTATA
HuRef ATACAAGTTAGACTGTTTTTGGCCTGGGATACAGTTAAAAATACCTCGTGTATAGGTCAAATTACAGACATGTGTAATTTGACCTATA

Switch process:
F1: L ATACAAGTTAGACTGTTTTTGGCCTGGGA 1
F3: 4 GACATGTGTAATTTGACCTATA R
RF: ATACAAGTTAGACTGTTTTTGGCCTGGGATACAGTTAAAAATACCTCGTGTATAGGTCAAATTACAGACATGTGTAATTTGACCTATACAGAGTATTTTTTTAACTGTA
RR: TATGTTCAATCTGACAAAAACCGGACCCTATGTCAATTTTTATGGAGCACATATCCAGTTTAATGTCTGTACACATTAAACTGGATATGTCTCATAAAAAAATTGACAT
F2: 3 ACATTAAACTGGATATGTCTCATAAAAAAATTGACAT 2

Sequencing data:

HuRef

109264481 109264491 109264501 109264511 109264521 109264531 109264541 109264551 109264561 109264571 109264581
ATAAAATCTGTATACAAGTTAGACTGTTTTTGGCCTGGGATACAGTTAAAAAAATACTC*TGTATAGGTCAAATTACAGACATGTGTAATTTGACCTATACAGAGTATTTTTTTAACTGT
........................................................... ....................YR......................................
..................................................... ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
....................................................T.*C...G............................................................

,,,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
...................*..................C.TG.C....................................

NA12878

109759271 109759281 109759291 109759301 109759311 109759321 109759331 109759341 109759351 109759361 109759371
ATAAAATCTGTATACAAGTTAGACTGTTTTTGGCCTGGGATACAGTTAAAAAAATACTCTGTATAGGTCAAATTACAGACATGTGTAATTTGACCTATACAGAGTATTTTTTTAACTGTA
........................................................................................................................
,,,,,,,,,,,.............................................................................................................
,,,,,,,,,,, ...........................................................................................................
...T................... ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
................................ ......................................................................................
.......... ......................................................................................



,,,,,,,,,, ................................................................................
.............................................. ,,,,,,,,,,,,,,ac,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ...............................................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,t,,,,,,,,,,,,,,t,,,c,,,,,,tc,,,,,,,,,,,,,t,,,,,c,,,,,,,,a,,,,,,,,,t
......................................................A ,,,,,,,,,,,c,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
.............C..C......... ,,,,,,,c,,,,,,c,,,,,c,,,c,,,,gc,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,,,,,,,,,,
........................A....................... ,,,,,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, .............................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, .........................
..........G............................G....... ....................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ......................
........................................................................................... .....................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, .....
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ....
..........................G................................A......A..C..G.......... ...................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,

Variation data:

########################################################################################################################

Template-switch process:

chr12:115753415-115753430

Lastz alignment:
GRCh37 GATAAAAGGGAAATACTCTGACACAATTCTTATCCTCAGTAagtcT----------TCAGATTATTGGATAACAACTAAATGAAATGGACTGATAC
HuRef GATAAAAGGGAAATACTCTGACACAATTCTTATCCTCAGTAGACTTACTGAGGATATCAGATTATTGGATAACAACTAAATGAAATGGACTGATAC

Switch process:
F1: L GATAAAAGGGAAATACTCTGACACAATTCT 1
F3: 4 TCAGATTATTGGATAACAACTAAATGAAATGGACTGATAC R
RF: GATAAAAGGGAAATACTCTGACACAATTCTTATCCTCAGTAGACTTACTGAGGATATCAGATTATTGGATAACAACTAAATGAAATGGACTGATAC
RR: CTATTTTCCCTTTATGAGACTGTGTTAAGAATAGGAGTCATCTGAATGACTCCTATAGTCTAATAACCTATTGTTGATTTACTTTACCTGACTATG
F2: 3 TCTGAATGACTCCTAT 2

Sequencing data:

HuRef

114237761 114237771 114237781 114237791 114237801 114237811 114237821 114237831 114237841 114237851
TAAT*CAAGAAAGATAAAAGGGAAATACTCTGACACAATTCTTATCCTCAGTA*********AGTCT*T*CAGATTATTGGATAACAAC*TAAATGAAATGGACTGATACAATTAATATT
.... ................................................ ..KM. . ................... ..............................
....*................................................*********.....*.*...................*..............................
,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,gacttactg,,ga,a,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
....*................................................GACTTACTG..GA.A.*...................*..............................
....*................................................GACTTACTG..GA.A.*...................*..............................
,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*********,,,,,*,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*********,,,,,*,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
....*................................................GACTTACTG..GA.A.*...................*..............................
....*................................................*********.....*.*...................*..............................
....*................................................GACTTACTG..GA.A.*...................*..............................
....*................................................*********.....*.*...................*..............................
,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*********,,,,,*,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,t,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,

.........................................GACTTACTG..GA.A.*...................*..............................
,,,,*,,,,,,,,,*,,g,,,,,c,,,,,,,,,,,

NA12878

115753381 115753391 115753401 115753411 115753421 115753431 115753441 115753451 115753461 115753471
TAATCAAGAAAGATAAAAGGGAAATACTCTGACACAATTCTTATCCTCAGTAAGTCT***********TCAGATTATTGGATAACAACTAAATGAAATGGACTGATACAATTAATATTAA
......................................................W.. ....................................................
,, ..............................................*..A..TACTGAGGATA....................................................
,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,g,,,,,,,,,***********,,,,,,,,a,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,t,,,,,,,,a,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,***********,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
..... ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,a,,tactgaggata,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
............................... ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,***********,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,t,,,,,, ....................***********....................................................
................................. ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,***********,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
..................................... .............***********....................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,c***********,,,,,,,,a,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
... ,,,t,,,g,,,,,,,,,,,g,,,,,,,,,,,,,,,***********,,,,,,,,,,,,,,t,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
................................................ a***********,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
...... ................................***********....................................................
,,, .....................*..A..TACTGAGGATA....................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ....................................................
,,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ....................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ....................................................
,,,, ,,,,,,,,,,a,,a,,,,,,,,,,,,,***********,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ....................................................
.... ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
.................................................... ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, .................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ................................G.........G..G.
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,***********,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,t,,,,
...................................................*..A..TACTGAGGATA........................ ......................

Variation data:

1kG:
12 115753427 rs552739566 G C NA12878=1|0 AF=0.278754 AFR_AF=0.0212 AMR_AF=0.2248 EAS_AF=0.5526 EUR_AF=0.327 SAS_AF=0.3333
12 115753430 rs60569106 T TGAGGATA NA12878=1|0 AF=0.282748 AFR_AF=0.0197 AMR_AF=0.2233 EAS_AF=0.5744 EUR_AF=0.328 SAS_AF=0.3333

Ensembl:
12 115753426 rs71305652 AGTCT GACTTACTGAGGATA intergenic_variant

########################################################################################################################

Template-switch process:

chr12:130252986-130253045

Lastz alignment:
GRCh37 GGAGAATGTGGTTTTTAATTTTTTAAGGACGGTTCCTTAAAaaTTTAAGGAACCaTCCTTAAAAAATTAAAAGTAGAATTAAT
HuRef GGAGAATGTGGTTTTTAATTTTTTAAGGACGGTTCCTTAAATTTTTAAGGAACCGTCCTTAAAAAATTAAAAGTAGAATTAAT

Switch process:
F1: L GGAGAATGTGGT 1
F3: 4 GTAGAATTAAT R
RF: GGAGAATGTGGTTTTTAATTTTTTAAGGACGGTTCCTTAAATTTTTAAGGAACCGTCCTTAAAAAATTAAAAGTAGAATTAAT
RR: CCTCTTACACCAAAAATTAAAAAATTCCTGCCAAGGAATTTAAAAATTCCTTGGCAGGAATTTTTTAATTTTCATCTTAATTA
F2: 3 AAAATTAAAAAATTCCTACCAAGGAATTTAAAAATTCCTTGGCAGGAATTTTTTAATTTT 2

Sequencing data:

HuRef

128818921 128818931 128818941 128818951 128818961 128818971 128818981 128818991 128819001 128819011 128819021
CATTGTGGTGAGGAGAATGTGGTTTTTAATTTTTTAAGGACGGTTCCTTAAAAATTTAAGGAACCATCCTTAAAAAATTAAAAGTAGAATTAATATATGATTTAGGAGTTCTACTTCTAG
....................................................TT...........G......................................................
......................*............ ,,,,,,,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
................TG.G......A.......... ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
...................................... ................................................
......................*.................... ,,,,,a,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
......................................
....................................................TT...........G......................................................

NA12878

130252971 130252981 130252991 130253001 130253011 130253021 130253031 130253041 130253051 130253061 130253071
CATTGTGGTGAGGAGAATGTGGTTTTTAATTTTTTAAGGACGGTTCCTTAAAAATTTAAGGAACCATCCTTAAAAAATTAAAAGTAGAATTAATATATGATTTAGGAGTTCTACTTCTAG
....................................................TT...........G......................................................
....................................................TT...........G......................................................
,,,,,,,,,, .........................................TT...........G......................................................
,,,,,,,,,, ,,,,,,a,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,tt,,,,,,,,,,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
............................ ,,,,,,,,,,,,g,,,,,tt,c,,,,,,,,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
.......,,,,,t,,,,,,,,,,,,,,,,,,,a,,,,,,,,,,,,,,,,,,,tt,,,,,,,,,,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
.................................................... ,,,,,,,,,g,,,,,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
.............C......................................GT.... ......................................................
.............T.....C..G.......GC................ ......................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,a,,,,,tt,,,,,,,,,,,g,,a,,,,,,c,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,a,,,,,,,,,,,,,,,,,tt,,,,,,,,,,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
....................................................TT...........G.... ................................................
..........C..................... ,,,,,,,,,,,,,tt,a,,,,,,,t,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
...............C..............................G.....G..... ,a,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,g,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,tt,,,,,,,c,,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, g,,,,,,,,,,,,,,g,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,tt,,,,,,,,,,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,g,,g,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,tt,,,,,,,,,,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,c,,,,,,,g,,,,



....................................................TT...........G............................ ............

....................................................TT...........G................................................

......................A.............................TTG................. ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,

....................................................TT...........G..................................................

....................................................TT...........G..................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,tt,,,,,,,,,,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
.......................A................N...........TT......... ................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,tt,,,,,,,,,,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,

Variation data:

1kG:
12 130253015 rs74654368 A T NA12878=1|1 AF=0.844449 AFR_AF=0.8298 AMR_AF=0.8963 EAS_AF=0.6855 EUR_AF=0.9751 SAS_AF=0.8569
12 130253016 rs74345567 A T NA12878=1|1 AF=0.844249 AFR_AF=0.829 AMR_AF=0.8963 EAS_AF=0.6855 EUR_AF=0.9751 SAS_AF=0.8569
12 130253028 rs4760009 A G NA12878=1|1 AF=0.953275 AFR_AF=0.8343 AMR_AF=0.9813 EAS_AF=1 EUR_AF=0.998 SAS_AF=1

Ensembl:
12 130253015 rs74654368 A T intron_variant
12 130253016 rs74345567 A T intron_variant
12 130253028 rs4760009 A G intron_variant

########################################################################################################################

Template-switch process:

chr12:133652922-133652951

Lastz alignment:
GRCh37 CTAATAGAAAAGTGATTCATAGCAAAATAATGTTTCATAGCctttGCTATGAA------------AGAAGATAGACACTAGTCAATGATCAGTTTCATATTATCA
HuRef CTAATAGAAAAGTGATTCATAGCAAAATAATGTTTCATAGCAAAGGCTATGAAACATTATTTCACAGAAGATAGACACTAGTCAATGATCAGTTTCATATTATCA

Switch process:
F1: L CTAATAGAAAAGTGATTCATAGCA 1
F3: 4 GAAGATAGACACTAGTCAATGATCAGTTTCATATTATCA R
RF: CTAATAGAAAAGTGATTCATAGCAAAATAATGTTTCATAGCAAAGGCTATGAAACATTATTTCACAGAAGATAGACACTAGTCAATGATCAGTTTCATATTATCA
RR: GATTATCTTTTCACTAAGTATCGTTTTATTACAAAGTATCGTTTCCGATACTTTGTAATAAAGTGTCTTCTATCTGTGATCAGTTACTAGTCAAAGTATAATAGT
F2: 3 AAAGTATCGTTTCCGATACTTTGTAATAAA 2

Sequencing data:

HuRef

132162961 132162971 132162981 132162991 132163001 132163011 132163021 132163031 132163041 132163051
ACATAGGAC*TCCTAATAGAAAAGTG*ATTCATAGCAAAATAATGTTTCATAGCCTTTGCTATGAA************AGAAGATAGACACTAGTCAATGATCAGTTTCATATTATCATA
......... ................ ...........................A........... ..........................................
.........*..............
,,,,,,,,,t,,,,,,,,,,,,,,,,a,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,aaag,,,,,,,,acattatttcac,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,

NA12878

133652891 133652901 133652911 133652921 133652931 133652941 133652951 133652961 133652971 133652981
ACATAGGACTCCTAATAGAAAAGTGATTCATAGCAAAATAATGTTTCATAGCCTTTGCTATGAA************AGAAGATAGACACTAGTCAATGATCAGTTTCATATTATCATAAA
....................................................AAAG........ ............................................
,,,,,,,,,,, ......A....................CAA..............
............ ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
.............. ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
..................... .........................................
.......................A............. ......................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,a,,c,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ........................
...................................G.......G........ ..................
.................................................... .............
.........................................C.......... ............
.................................................... .......
........A.........................C......A.......... ...
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,aaag,,,,,,,,acattatttcac,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,aaag,,,,,,,,acattatttcac,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
....................................................AAAG........ACATTATTTCAC...........................................
.....A.....................................A........
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,aaag,,,,,,,,acattatttcac,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
....................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,aaag,,,,,,,,acattatttcac,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,aaag,,,,,,,,acattatttcac,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
....................................................AAAG........ACATTATTTCNC..T.........................G..........N..

Variation data:

1kG:

Ensembl:
12 133652939 rs116487297 C A upstream_gene_variant
12 133652940 rs143174818 T A upstream_gene_variant
12 133652941 rs115997651 T A upstream_gene_variant
12 133652942 rs201418856 T G upstream_gene_variant
12 133652951 rs138348445 - ACATTATTTCAC CATTATTTCAC upstream_gene_variant

########################################################################################################################

Template-switch process:

chr13:113111734-113111749

Lastz alignment:
GRCh37 CCACCTACACATTAATACCACTCTGGTTATAGGGACATTGTccctatAacCAGAAAATAAATTTGGGAATGAAAACACAGGTGGCCTTGG
HuRef CCACCTACACATTAATACCACTCTGGTTATAGGGACATTGT------ATGCAGAAAATAAATTTGGGAATGAAAACACAGGTGGCCTTGG

Switch process:
F1: L CCACCTACACATTAATACCACTCTGGTTATAGGGACAT 1
F3: 4 AAATAAATTTGGGAATGAAAACACAGGTGGCCTTGG R
RF: CCACCTACACATTAATACCACTCTGGTTATAGGGACATTGTATGCAGAAAATAAATTTGGGAATGAAAACACAGGTGGCCTTGG
RR: GGTGGATGTGTAATTATGGTGAGACCAATATCCCTGTAACATACGTCTTTTATTTAAACCCTTACTTTTGTGTCCACCGGAACC
F2: 3 AGACCAATATCCCTGT 2

Sequencing data:

HuRef

112159691 112159701 112159711 112159721 112159731 112159741 112159751 112159761 112159771 112159781 112159791
ACACAACTGTGCCACCTACACATTAATACCAC*TCTGGTTATAGGGACATTGTCCCTATAACCAGAAAATAAATTTGGGAATGAAAACACAGGTGGCCTTGGTCGGGCAGGGCCGGCCAG
................................ ....................KKK.K..TG..........................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, .......................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,******,,tg,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
................................*...................******..TG..........................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,******,,tg,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
................................*...................******..TG..........................................................
................................*...................******..TG..........................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,t,,,,,,,,,,,,,,,,,,,******,,tg,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
................................*...................******..TG..........................................................

NA12878

113111691 113111701 113111711 113111721 113111731 113111741 113111751 113111761 113111771 113111781 113111791
ACACAACTGTGCCACCTACACATTAATACCACTCTGGTTATAGGGACATTGTCCCTATAACCAGAAAATAAATTTGGGAATGAAAACACAGGTGGCCTTGGTCGGGCAGGGCCGGCCAGC
....................................................KKK.K..TG...........................................................
...................................................******..TG...........................................................
........T.AG......... ,,,,t,,,,,,,,,,,,,,,,,,,******,,tg,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
...................... c,,,,,,,,,,,,,,,,,,******,,tg,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
.......................... ...........................................................
................................C ...........................................................
....... ...........................................******..TG...........................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ...........................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ........................................G..................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ...........................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ...........................................................
.................................................... ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
........ .....................................******...G.................C..................................A......
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,******,,tg,,,,,,,,,,,,,,,............................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,******,,tg,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
.......C...........C........ ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
.A....................... ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,******,,tg,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ...............
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,******,,tg,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ..............
...................................................******..TG....................................... .........
........................G........................... ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,******,,tg,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,t
...................................................******..TG.............................................



Variation data:

1kG:
13 113111735 rs68160277 GTCCC G NA12878=1|1 AF=0.901957 AFR_AF=0.6498 AMR_AF=0.9726 EAS_AF=1 EUR_AF=0.996 SAS_AF=0.9949
13 113111742 rs72442346 TAA T NA12878=1|1 AF=0.901158 AFR_AF=0.6475 AMR_AF=0.9726 EAS_AF=1 EUR_AF=0.995 SAS_AF=0.9949
13 113111745 rs77887705 C G NA12878=1|1 AF=0.901558 AFR_AF=0.6483 AMR_AF=0.9726 EAS_AF=1 EUR_AF=0.996 SAS_AF=0.9949

Ensembl:
13 113111737 rs386774949 CCCTATAAC ATG intergenic_variant

########################################################################################################################

Template-switch process:

chr14:31692897-31692925

Lastz alignment:
GRCh37 CCTGAACACTTGTCTATAAAACCAAGGTGGATAAATTAGAAaaaTTCTAATTTATCCTGAGATAAATTAGAGCCTGGGGAATAG
HuRef CCTGAACACTTGTCTATAAAACCAAGGTGGATAAATTAGAATTTTTCTAATTTATCCTGAGATAAATTAGAGCCTGGGGAATAG

Switch process:
F1: L CCTGAACACTTGTCTATAAAACCAAGGT 1
F3: 4 TGAGATAAATTAGAGCCTGGGGAATAG R
RF: CCTGAACACTTGTCTATAAAACCAAGGTGGATAAATTAGAATTTTTCTAATTTATCCTGAGATAAATTAGAGCCTGGGGAATAG
RR: GGACTTGTGAACAGATATTTTGGTTCCACCTATTTAATCTTAAAAAGATTAAATAGGACTCTATTTAATCTCGGACCCCTTATC
F2: 3 CCTATTTAATCTTAAAAAGATTAAATAGG 2

Sequencing data:

HuRef

30762611 30762621 30762631 30762641 30762651 30762661 30762671 30762681 30762691 30762701 30762711
GCCATACATTACCTGAACACTTGTCTATAAAACC**AAGGTGGATAAATTAGAAAAATTCTAATTTATCCTGA*G*ATAAATTAGAGCCT*GGGGAATAGTATTATATTTACTAGGTAAA
.................................. ..................TTT................ . .............. .............................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,**,,,,,,,,,,,,,,,,,,ttt,,,,,,,,,,,,,,,,*,*,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
..................................**..................TTT................*.*..............*.............................
..................................CA.G................TTT................*.A..............G.............................
..................................**..................TTT................*.*..............*.............................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,**,,,,,,,,,,,,,,,,,,ttt,,,,,,,,,,,,,,,,*,*,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,**,,,,,,,,,,,,,,,,,,ttt,,,,,,,,,,,,,,,,*,*,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,**,,,,,,,,,,,,,,,,,,ttt,,,,,,,,,,,,,,,,*,*,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
..................................**..................TTT................*.*..............*.............................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,**,,,,,,,,,,,,,,,,,,ttt,,,,,,,,,,,,,,,,*,*,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
..................................**..................TTT................*.*..............*.............................
..................................**..................TTT................*.*..............*.............................

............................**..................TTT................G.*..............*.............................

NA12878

31692861 31692871 31692881 31692891 31692901 31692911 31692921 31692931 31692941 31692951 31692961
GCCATACATTACCTGAACACTTGTCTATAAAACCAAGGTGGATAAATTAGAAAAATTCTAATTTATCCTGAGATAAATTAGAGCCTGGGGAATAGTATTATATTTACTAGGTAAATATCA
....................................................TTT.................................................................
...T...G.... ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,t,,,,,,,,,,,,,,,ttt,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
..............A ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,ttt,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
................... t,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,ttt,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,, ...........................................TTT.................................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ....................TTT.................................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, .................................................................
.....................................T...T.. .................................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,t ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
.................................................... ................................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ........................TTT.................................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,ttt,,,,,,,,, ....................................................
.....................A....T...... ,,,,,,,,,,,,,,,,,,ttt,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
................................T........ ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,t .........................................................
....................................................TTT...................... ................................
.......................CG.................. ,,,,,,,,c,,,c,,,,,t,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,ttt,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,c,,,,,,g,,,,,,c,,,,,,,,,,
.......C.............................A............. ,,,,,,,,,,,,,aa,,,a,,,,,,,,,,,,t,,a,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,ttt,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,g,g,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,ttt,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ........
....................................................TTT...........................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
......................................
....................................................TTT........................................................

Variation data:

1kG:
14 31692910 rs79137227 A T NA12878=1|1 AF=0.991214 AFR_AF=0.969 AMR_AF=0.9957 EAS_AF=1 EUR_AF=1 SAS_AF=1
14 31692911 rs61995490 A T NA12878=1|1 AF=0.991214 AFR_AF=0.969 AMR_AF=0.9957 EAS_AF=1 EUR_AF=1 SAS_AF=1
14 31692912 rs61995491 A T NA12878=1|1 AF=0.991214 AFR_AF=0.969 AMR_AF=0.9957 EAS_AF=1 EUR_AF=1 SAS_AF=1

Ensembl:
14 31692910 rs66546377 AAA TTT intergenic_variant

########################################################################################################################

Template-switch process:

chr14:39602394-39602418

Lastz alignment:
GRCh37 TCTATATATATCCTCACATATATTGTATGCATTATATAGAG--GAACaATAAGAATCCTGTGTCTTGACTACAGTGATAAATATATTT
HuRef TCTATATATATCCTCACATATATTGTATGCATTATATAGAGAGGAACCATAAGAATCCTGTGTCTTGACTACAGTGATAAATATATTT

Switch process:
F1: L TCTATATATATCCTCACATATATTGTATGCATTATATAG 1
F3: 4 GACTACAGTGATAAATATATTT R
RF: TCTATATATATCCTCACATATATTGTATGCATTATATAGAGAGGAACCATAAGAATCCTGTGTCTTGACTACAGTGATAAATATATTTATTCATATATGTATATTAATATATATTTATTATATATGAATACATATTCACTACAGTTAAGACACATATATAATACATATATGAATATATATATATATATTCATCACTGTACAGTTAAGACACAGGATTCTTATTGTTCCT
RR: AGATATATATAGGAGTGTATATAACATACGTAATATATCTCTCCTTGGTATTCTTAGGACACAGAACTGATGTCACTATTTATATAAATAAGTATATACATATAATTATATATAAATAATATATACTTATGTATAAGTGATGTCAATTCTGTGTATATATTATGTATATACTTATATATATATATATAAGTAGTGACATGTCAATTCTGTGTCCTAAGAATAACAAGGA
F2: 3 TTCTGTGTCCTAAGAATAACAAGGA 2

Sequencing data:

HuRef

38672101 38672111 38672121 38672131 38672141 38672151 38672161 38672171 38672181 38672191
TTCATATATATTCTATATATATCCTCACATATATTGTATGCATT**ATAT**AGAGGAACAATAAGAATCCTGTGTCTTGACTAC*AGTGATAAATATATTTATTCATATATGTATATTA
............................................ .... ........M........................ ..................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,**,,,,ag,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,**,,,,ag,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,**,,,,ag,,,,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,**,,,,ag,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,a,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,a,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,ac,,,g**,,,,,c,,c,,,,,,,,,g,,,,,gc,,,,a,,*,,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,c
............................................**....AG........C........................*..................................

...................*..................................
..........

NA12878

39602351 39602361 39602371 39602381 39602391 39602401 39602411 39602421 39602431 39602441
TTCATATATATTCTATATATATCCTCACATATATTGTATGCATTA**TAT**AGAG**GA*ACAATAAGAATCCTGTGTCTTGACTACAGTGATAAATATATTTATTCATATATGTATAT
............................................. ... .... .. ...........................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,, ..........................**...AG....**..*...........................................................
............................ ................**...AG....**..*...........................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ..**..G**....**..*...........................................................
,,,, ......................................**...AG....**..*...........................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,, ..........................**...AG....**..*...........................................................
....................................A........**...AG....**..*.............................. ,,,,,,t,,,,,,,,,a,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,**,,,ag,,,,**,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, .................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,**,,,ag,,,,**,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, .................
.............................................**...AG....**..*...........................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,**,,,ag,,,,**,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,a,,,,,,,,,,,,,a
.....................A...... ,,,g,,,g,,,,,,,,**,,,ag,,,,**,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
.............................................**...AG....**..*...........................................................
,,,,,,,,,,,,,,,, .........................**...AG....**..*...........................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,**,,,ag,,,,**,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ..
.............................................**...AG....**..*...........................................................
.............................................**...AG....**..*........................................C..................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,**,,,ag,,,,**,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,**,,,ag,,,,**,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,**,,,ag,,,,**,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,**,,,**,,,,** ..........................................
.............................................**...AG....**..*...........................................................
..A.......................C.........A....T...**...**....** ,,,,,,g,,,,,,,,,,c,g,,,,c,,,,,,ta,,,,,,
,,,,, ........................**...AG....**..*...........................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,**,,,ag,,,,**,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,



Variation data:

1kG:
14 39602391 rs10677580 T TAG NA12878=1|1 AF=0.795327 AFR_AF=0.6415 AMR_AF=0.7349 EAS_AF=0.9435 EUR_AF=0.8479 SAS_AF=0.8395
14 39602400 rs71204288 A C NA12878=0|0 AF=0.187101 AFR_AF=0.0091 AMR_AF=0.2017 EAS_AF=0.2331 EUR_AF=0.2793 SAS_AF=0.2751

Ensembl:
14 39602396 rs59803773 - AG intron_variant
14 39602400 rs71204288 A C intron_variant

########################################################################################################################

Template-switch process:

chr14:42277232-42277262

Lastz alignment:
GRCh37 GGTGATTTAAAATGTGCTGTTTAAAGTTTGATACCTTAATAtCctACAGTGCAAATAtGTAGaCAaGCTAACCCCCAGGATTAGC
HuRef GGTGATTTAAAATGTGCTGTTTAAAGTTTGATACCTTAATAACTAACAGTGCAAATAGGTAGTCACGCTAACCCCCAGGATTAGC

Switch process:
F1: L GGTGATTTAAAATGTGCTGTTTAAAGTTTGATACCTTAAT 1
F3: 4 CCCCCAGGATTAGC R
RF: GGTGATTTAAAATGTGCTGTTTAAAGTTTGATACCTTAATAACTAACAGTGCAAATAGGTAGTCACGCTAACCCCCAGGATTAGCTTGTCTACATATTTGCACTGTAGGAT
RR: CCACTAAATTTTACACGACAAATTTCAAACTATGGAATTATTGATTGTCACGTTTATCCATCAGTGCGATTGGGGGTCCTAATCGAACAGATGTATAAACGTGACATCCTA
F2: 3 AATCGAACAGATGTATAAACGTGACATCCTA 2

Sequencing data:

HuRef

41346931 41346941 41346951 41346961 41346971 41346981 41346991 41347001 41347011 41347021 41347031 41347041
ATGAGCTATTTGGTGATTTAAAATGTGCTGTTTAAAGTTTGATACCTTAATATCCTACAGTGCAAATATGTAGACAAGCTAACCCCCAGGATTAGCTTGTCTACATATTTGCACTGTAGG
.........................................................................T..K...........................................
............................................................ ,,,,,,,,,,,,,,,,,cacc,,,,
,,,,,,
............................................................
............................................................
,,,,,,,,,,,t,,,,,,,,,,,,,,t,,,,,,,t,,,,,,,,,,,,,,,,,,,a,,,,,,,,,t,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,,,,,,,,,,,,a,ta,,,,,,,,,,,,g,,,,t,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,

NA12878

42277181 42277191 42277201 42277211 42277221 42277231 42277241 42277251 42277261 42277271 42277281 42277291
ATGAGCTATTTGGTGATTTAAAATGTGCTGTTTAAAGTTTGATACCTTAATATCCTACAGTGCAAATATGTAGACAAGCTAACCCCCAGGATTAGCTTGTCTACATATTTGCACTGTAGG
........................................................................................................................
,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ......................................................................................
............................. ..................................................................................
C........... ...................................................................T...................C.....A..A
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, .......................T...............................................AC.....
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ........................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,a,,,n,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ....................................
................C........ ...................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, .............................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ..........................
.................G.....C..C.C.........G................... ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
......................................................................... ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, .......................
................................................................................. ..................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, .......
,,,,,,, ,,,,,,,,,,,c,,,,,,,,,,,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
.................................................................................................... ......
.................................................................... ,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ...
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
.......................................................................................................................

Variation data:

########################################################################################################################

Template-switch process:

chr15:36259779-36259809

Lastz alignment:
GRCh37 AAAGGAATTACTTAAGAATAACACAAACCACCATGAACATGcTTacACaagggggaaGTcaAAtCATGAGTGGATTATATGAAGATTGATTTAGTTTGGTTATC
HuRef AAAGGAATTACTTAAGAATAACACAAACCACCATGAACATGATTTGACTTCCCCCTTGTGTAAGCATGAGTGGATTATATGAAGATTGATTTAGTTTGGTTATC

Switch process:
F1: L AAAGGAATTACTTAAGAATAACACAAACCACCATGAA 1
F3: 4 AGTGGATTATATGAAGATTGATTTAGTTTGGTTATC R
RF: AAAGGAATTACTTAAGAATAACACAAACCACCATGAACATGATTTGACTTCCCCCTTGTGTAAGCATGAGTGGATTATATGAAGATTGATTTAGTTTGGTTATC
RR: TTTCCTTAATGAATTCTTATTGTGTTTGGTGGTACTTGTACTAAACTGAAGGGGGAACACATTCGTACTCACCTAATATACTTCTAACTAAATCAAACCAATAG
F2: 3 GTACTAAACTGAAGGGGGAACACATTCGTAC 2

Sequencing data:

HuRef

34047031 34047041 34047051 34047061 34047071 34047081 34047091 34047101 34047111 34047121 34047131
ATTGAAAATGCAAAGGAATTACTTAAGAATAACACAAACCACCATGAACATGCTTACACAAGGGGGAAGTCAAATCATGAGTGGATTATATGAAGATTGATTTAGTTTGGTTATCAAATA
....................................................A..TG..TTCCCCCTT..GT..G.............................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,a,,tg,,ttccccctt,,gt,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,a,,tg,,ttccccctt,,gt,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,

NA12878

36259731 36259741 36259751 36259761 36259771 36259781 36259791 36259801 36259811 36259821 36259831
ATTGAAAATGCAAAGGAATTACTTAAGAATAACACAAACCACCATGAACATG******CTTACACAAGGGGGAAGTCAAATCATGAGTGGATTATATGAAGATTGATTTAGTTTGGTTAT
.................................................... ...M.M.MWK.K.K................................................
, .............................................ATTTGA...C.C.CTT.T.T...******.......................................
,,,,,, .............................******..............................................................
,,,,,,,,,,, .....******..............................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ....******.............................A.......................A........
,,,,,,,, ,,,,******,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
....C..T...T.T........... ..............................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
.............................................A .......................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, .......................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, .......................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,******,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,t,g,,,,,,,,,,,,,
,,,, ...............................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,******,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,******,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,****** .....................
............................C.......................******.....T...... ...................
....................................................****** ,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,******,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,******,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,******,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,******,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
....................................................******...G.................C........ ................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,******
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,******,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,******,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
....................................................ATTTGA...C.C.CTT.T.T...******.......................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,atttga,,,c,c,ctt,t,t,,,******,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
....................................................ATTTGA...C.C.CTT.T.T...******.......................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,atttga,,,c,c,ctt,t,t,,,******,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,

Variation data:

1kG:
15 36259782 rs201354791 G GATTTGA NA12878=1|0 AF=0.0617013 AFR_AF=0.0862 AMR_AF=0.0706 EAS_AF=0 EUR_AF=0.1173 SAS_AF=0.0286
15 36259786 rs539108236 A C NA12878=1|0 AF=0.061901 AFR_AF=0.0862 AMR_AF=0.0692 EAS_AF=0 EUR_AF=0.1203 SAS_AF=0.0276
15 36259788 rs557202784 A C NA12878=1|0 AF=0.0579073 AFR_AF=0.0794 AMR_AF=0.0663 EAS_AF=0 EUR_AF=0.1123 SAS_AF=0.0266
15 36259790 rs575792245 A C NA12878=1|0 AF=0.061901 AFR_AF=0.0862 AMR_AF=0.0692 EAS_AF=0 EUR_AF=0.1203 SAS_AF=0.0276
15 36259791 rs542893863 A T NA12878=1|0 AF=0.0579073 AFR_AF=0.0794 AMR_AF=0.0663 EAS_AF=0 EUR_AF=0.1123 SAS_AF=0.0266
15 36259792 rs561528121 G T NA12878=1|0 AF=0.061901 AFR_AF=0.0862 AMR_AF=0.0692 EAS_AF=0 EUR_AF=0.1203 SAS_AF=0.0276
15 36259794 rs573583315 G T NA12878=1|0 AF=0.061901 AFR_AF=0.0862 AMR_AF=0.0692 EAS_AF=0 EUR_AF=0.1203 SAS_AF=0.0276
15 36259796 rs540208282 G T NA12878=1|0 AF=0.061901 AFR_AF=0.0862 AMR_AF=0.0692 EAS_AF=0 EUR_AF=0.1203 SAS_AF=0.0276
15 36259799 rs575438259 GTCAAAT G NA12878=1|0 AF=0.061901 AFR_AF=0.0862 AMR_AF=0.0692 EAS_AF=0 EUR_AF=0.1203 SAS_AF=0.0276

Ensembl:
15 36259783 rs386783006 CTTACACAAGGGGGAAGTCAAAT ATTTGACTTCCCCCTTGTGTAAG intron_variant



########################################################################################################################

Template-switch process:

chr15:65337095-65337109

Lastz alignment:
GRCh37 GCGAGACTCCATCTCAAAAAAAAAAAAAAAAAAAAAAAAGGaGtG---GGCTTATTTCACATAAGCCCACTCCTTGCTAAACCAACAA
HuRef GCGAGACTCCATCTCAAAAAAAAAAAAAAAAAAAAAAAAGGGGGGTGGGGCTTATTTCACATAAGCCCACTCCTTGCTAAACCAACAA

Switch process:
F1: L GCGAGACTCCATCTCAAAAAAAAAAAAAAAAAAAAAA 1
F3: 4 TTCACATAAGCCCACTCCTTGCTAAACCAACAA R
RF: GCGAGACTCCATCTCAAAAAAAAAAAAAAAAAAAAAAAAGGGGGGTGGGGCTTATTTCACATAAGCCCACTCCTTGCTAAACCAACAA
RR: CGCTCTGAGGTAGAGTTTTTTTTTTTTTTTTTTTTTTTTCCCCCCACCCCGAATAAAGTGTATTCGGGTGAGGAACGATTTGGTTGTT
F2: 3 TATTCGGGTGAGGAA 2

Sequencing data:

HuRef

63124101 63124111 63124121 63124131 63124141 63124151 63124161 63124171 63124181 63124191
TGGGTGACACAGCGAGACTCCATCTCAAAAAAAAAAAAAAAAAAAAAAAA**GGAGT*GGG**CTTATTTCACATAAGCCCA***CT***CCTTGCTAAACCAACAATGATTGCCTAAGA
.................................................. ..G.. ... ................... .. ..............................
..................................................AG.....G...**...................***..***..............................
...............................................GGG**..G.G*...GC...T...............***..***..............................
...............................................GGG**..G.G*...GCT..T...............***..***...............*..............

,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,**a,,,,*,,,**a,,,,,,,,,,a,,,g,,c***,,tcc,,,,t,,**,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,**,,,,,,,,,,,,,,,,,,,cct,c***,,,,tg,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,

NA12878

65337051 65337061 65337071 65337081 65337091 65337101 65337111 65337121 65337131 65337141 65337151
TGGGTG*ACACAGCGAGACTCCATCT*C*AAAAAAAAAAAAAAAAAAAAAAAAGGAGTGGGCTTATTTCACATAAGCCCACTCCTTGCTAAACCAACAATGATTGCCTAAGATGCACGGA
...... ................... . ...........................................................................................
, a,,,,,,,,,,,,,,a,c*,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,t,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,*,,,................*.*...........................................................................................
,,,,,,*,,,,...............*.*...........................................................................................
,,,,,,*,,,,,,,,,, ,,,,*,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,, .*.*........................ ............................................................
,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,*, .....................................................................................
,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,*,,, ................................................................................G
,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,*,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,*,,,,g,g,g,g,,,,,,,,*,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, .............................................
,,,,,,*,,,a,,g,,,,,c,,t,,,aa*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, .............................
,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,*,,,,,,, .......................................................................
......*......G...G........*.*...G.C........... ......................................................................
,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,*,,, ......................................................................
,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ..................................................
,,,,,,*,,,,,,,,,,,,c,,,,,,*,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ...............................
......*... ,,,,,c,,,,,,*a*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
......*.......C...........*.*C..........C.......... ...........................................
,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,* ..........................................
......*...................*.*.................... ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
......*...................*.*........................ ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
......*.........A.........*.*........................ ................
......*...................*.*........................... ,a,,,,,,,,,,,,,,
......*...................*.*................................ ...............
......*...................*.*............T........... ...............

Variation data:

########################################################################################################################

Template-switch process:

chr15:70584124-70584137

Lastz alignment:
GRCh37 AGGGGCTCCCCAAGCACCTTCTGCACACCTAGCGCTGATCTgGgGGCAGGGACACAGCCAGACTGTCTGCCCCAAATCTGGGTT
HuRef AGGGGCTCCCCAAGCACCTTCTGCACACCTAGCGCTGATCTTGTGGCAGGGACACAGCCAGACTGTCTGCCCCAAATCTGGGTT

Switch process:
F1: L AGGGGCTCCCCAAGCACCTTCTGCACACCTAGCGCTGAT 1
F3: 4 ACAGCCAGACTGTCTGCCCCAAATCTGGGTT R
RF: AGGGGCTCCCCAAGCACCTTCTGCACACCTAGCGCTGATCTTGTGGCAGGGACACAGCCAGACTGTCTGCCCCAAATCTGGGTTAGTCCAAAGTTGGAGCAGACAGACAAGGTCCCTGCCCCCAG
RR: TCCCCGAGGGGTTCGTGGAAGACGTGTGGATCGCGACTAGAACACCGTCCCTGTGTCGGTCTGACAGACGGGGTTTAGACCCAATCAGGTTTCAACCTCGTCTGTCTGTTCCAGGGACGGGGGTC
F2: 3 CAGGGACGGGGGTC 2

Sequencing data:

HuRef

68371131 68371141 68371151 68371161 68371171 68371181 68371191 68371201 68371211 68371221 68371231
ATCGATGCAGCAGGGGCTCCCCAAGCACCTTCTGCACACCTAGCGCTGAT*CT***GGGGGCAGGGACAC*AGCCAGACTGT*CTGCCCCAAATCTGGGTTAGTCCAAAGTTGGAGCAGA
.................................................. .. .............. ........... .....................................
.......................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,***t,t,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,,***,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,a,,,,,,,,,ta,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
..............................................GTC.*T.GGG..............A...........*.....................................
................................................
..................................................*..***T....
................................................T.*..***........
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,,,,,,,,,,c,,,,,,,t,,,,*t,***,,,,c,,,,,c,c,*,c,,,,,,,,,*t,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,

NA12878

70584081 70584091 70584101 70584111 70584121 70584131 70584141 70584151 70584161 70584171 70584181
ATCGATGCAGCAGGGGCTCCCCAAGCACCTTCTGCACACCTAGCGCTGATCTGGGGGCAGGGACACAGCCAGACTGTCTGCCCCAAATCTGGGTTAGTCCAAAGTTGGAGCAGACAGACA
........................................................................................................................
. g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
........ ....................................................................................................
....... .............................................................................................
..................................... ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
......T.....C..... .............................................................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ......................................................
.............................................................. ,,,,,,,,,,,,,,,,a,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
............T.....................T.G.....C.......... ....................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,cn,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
............................................................................................. .......................
...................T...................TC............ ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ............
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ...........
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, g,,,,,,,,,
.................................................................................T...G.....AA.......C... ,,,,
.....................................................A.....C.......T................ ...
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
.........................................................................................C........
...................................................................................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
.......................................................................................A.......................

Variation data:

########################################################################################################################

Template-switch process:

chr15:72960868-72960885

Lastz alignment:
GRCh37 AGTTTAAAGACAGTTTGAGTCCAATTTAGACCCTCGGGCTAgaAATCATACCACTGTTAATTAGCCACCTTATTTGGTCTAAC
HuRef AGTTTAAAGACAGTTTGAGTCCAATTTAGACCCTCGGGCTAAGAATCATACCACTGTTAATTAGCCACCTTATTTGGTCTAAC

Switch process:
F1: L AGTTTAAAGACAGTTTGAGTCCAATTTAG 1
F3: 4 ATACCACTGTTAATTAGCCACCTTATTTGGTCTAAC R
RF: GATTTCTAGCCCGAGGGTTTAAAATGGACTTCAAGTCCTGTTCTTGCCTTTTATTTTCTGAACTTTGCCACTTTTGCATTCTTTGAGTTCAGTTTAAAGACAGTTTGAGTCCAATTTAGACCCTCGGGCTAAGAATCATACCACTGTTAATTAGCCACCTTATTTGGTCTAAC
RR: CTAAAGATCGGGCTCCCAAATTTTACCTGAAGTTCAGGACAAGAACGGAAAATAAAAGACTTGAAACGGTGAAAACGTAAGAAACTCAAGTCAAATTTCTGTCAAACTCAGGTTAAATCTGGGAGCCCGATTCTTAGTATGGTGACAATTAATCGGTGGAATAAACCAGATTG
F2: 3 CTAAAGATCGGGCTCCCA 2

Sequencing data:

HuRef

70747881 70747891 70747901 70747911 70747921 70747931 70747941 70747951 70747961 70747971 70747981



TCTTTGAGTTCAGTTTAAAGACAGTTTGAGTCCAATTTAGACCCTCGGGCTAGAAATCATA*CCACTGTTAATTAGCCA***CC*TTATTTGGTCTAACAG*TTTTTC*TTTATAATTCT
............................................................. ................. .. ................ ...... ...........
..... ,,,,,,***,,t,,,,,,,,,,,,,,,,t,,,,,,*,,,,,,,,,,,
......................................................T...T..*.................***..*................T......*...........
,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,t,,,g,t,,,,,tc,,t,,c,cc,,t,,,,,,,,cac,t*,,,,,,t,,*,,,,,,t,,,,,,*,,,,,,,*,,,
.............................................................*.................***..*................*......*...........

................*......*...........
,,,,*,,,,,,t,,,,,,,,,,,

NA12878

72960831 72960841 72960851 72960861 72960871 72960881 72960891 72960901 72960911 72960921 72960931
TCTTTGAGTTCAGTTTAAAGACAGTTTGAGTCCAATTTAGACCCTCGGGCTAGAAATCATACCACTGTTAATTAGCCACCTTATTTGGTCTAACAGTTTTTCTTTATAATTCTGAAACTG
........................................................................................................................
. .....................................................................................................................
.......... .......................................................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ...........................T.......................................................
............................ .............................................
............................. .................................
..C.GT...........G.C.......... ..............................
..C...C......... .....
..G..............C..................N..........
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
......................................................................
.....................................N.............T.C....C....TAC............N....C..........
...................................................................................................................
.....................................................G......................
............................................................................T...G....A....
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
...............................G..............A..................................................C....C.C..........C....
.........................................................................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
........................................................................................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,t,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,

Variation data:

########################################################################################################################

Template-switch process:

chr15:78427835-78427877

Lastz alignment:
GRCh37 TTTTAAAATTTGGAAGGAAAACAGGAATAAATGCTACCAAGtgCTtCt-TTGGGATgaGAGGTCATCTTgaCCTGCTGCCCAAGTGCTCGTTTGTgAT
HuRef TTTTAAAATTTGGAAGGAAAACAGGAATAAATGCTACCAAGGCCTCCCATTGGGATATGAGGTCATCTTTCCCTGCTGCCCAAGTGCTCGTTTGTCAT

Switch process:
F1: L TTTTAAAATTTGGAAGGAAAACAGGAA 1
F3: 4 CCTGCTGCCCAAGTGCTCGTTTGTGAT R
RF: TTTTAAAATTTGGAAGGAAAACAGGAATAAATGCTACCAAGGCCTCCCATTGGGATATGAGGTCATCTTTCCCTGCTGCCCAAGTGCTCGTTTGTCATGATGATGCACTTTGTGATCAAGATGACCTCTCATCCCAGAGAAGCACTTGGTAGCATTTA
RR: AAAATTTTAAACCTTCCTTTTGTCCTTATTTACGATGGTTCCGGAGGGTAACCCTATACTCCAGTAGAAAGGGACGACGGGTTCACGAGCAAACAGTACTACTACGTGAAACACTAGTTCTACTGGAGAGTAGGGTCTCTTCGTGAACCATCGTAAAT
F2: 3 AGTTCTACTGGAGAGTAGGGTTTCTTCGTGAACCATCGTAAAT 2

Sequencing data:

HuRef

76214861 76214871 76214881 76214891 76214901 76214911 76214921 76214931 76214941 76214951 76214961
AATGAAGTTTATTTTAAAATTTGGAAGGAAAACAGGAATAAATGCTACCAAGTGCT*TCTTTGGGATGAGAGGTCATCTTGACCTGCTGCCCAAGTGCTCGTTTGTGATGATGATGCACT
........................................................ ...........K............KK.....................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,t,,,,,,,c,,,,,,,,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
....................................................GC..CC.A.......AT...........TC........................C.............

NA12878

78427801 78427811 78427821 78427831 78427841 78427851 78427861 78427871 78427881 78427891 78427901
AATGAAGTTTATTTTAAAATTTGGAAGGAAAACAGGAATAAATGCTACCAAGTGCTTCTTTGGGATGAGAGGTCATCTTGACCTGCTGCCCAAGTGCTCGTTTGTGATGATGATGCACTT
........................................................................................................................
.....,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,, .............................................................................................G...........C...
............... ,,,,,c,,,,t,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
........................C.. ...........................................................................................
..................................... ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,g,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,t,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, .........................................................................
.......C.C.G..............T. ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
......................T............. ,,,,,c,,,t,t,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ..............................................................................................
.....................................C.................................. ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,a,,,,,,,,,,,g,,g,,,g,,,,,,,g,,,tga,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
....................................................A..........C....C...G..G........C ..............................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,t,,,,,,gc,,t,,,c,,,,,,,,,,,t,,,,,
............................T......................T...........C...........G...... ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,a,,,,,,a,,,,,,,,,,,
..................................................................................................... .............
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, g,,,,,,,
........................................................................................T........... ..
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ..
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, .........................

Variation data:

########################################################################################################################

Template-switch process:

chr16:12708977-12709007

Lastz alignment:
GRCh37 CGCTACAGAACACCCTCAGTTCACcTCTTAGTGTATCCTTTgaaAAAGGATACACTAATCTCTTTAAATGCATGACTGGTAATC
HuRef CGCTACAGAACACCCTCAGTTCACTTCTTAGTGTATCCTTTTTCAAAGGATACACTAATCTCTTTAAATGCATGACTGGTAATC

Switch process:
F1: L CGCTACAGAACACCCTCAGTTCACCTC 1
F3: 4 TCTCTTTAAATGCATGACTGGTAATC R
RF: CGCTACAGAACACCCTCAGTTCACTTCTTAGTGTATCCTTTTTCAAAGGATACACTAATCTCTTTAAATGCATGACTGGTAATC
RR: GCGATGTCTTGTGGGAGTCAAGTGAAGAATCACATAGGAAAAAGTTTCCTATGTGATTAGAGAAATTTACGTACTGACCATTAG
F2: 3 AATCACATAGGAAAAAGTTTCCTATGTGATT 2

Sequencing data:

HuRef

12616441 12616451 12616461 12616471 12616481 12616491 12616501 12616511 12616521 12616531 12616541
CAACA*TTAAGTCGCTACAG*AACACCCTCAGTTCACCTCTTAGTGTATCC*TTTGAAAAAGGATACACT*AATCTCTTTAAATGCAT*GACT*GGTAATCAAA*TCAGATAAT*GCGTG
..... .............. ................Y............. ...KWM............ ................. .... .......... ......... .....
.....*..............*..............................*..................*.................*....*..........*.........*.....
.....T..............A................T.............T...TC...G.........A.................G....G..........T.........G.....
,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,t,,,,,,,,,,,,,*,,,ttc,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,*,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,*,,,,,
,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,t,,,,,,,,,,,,,*,,,ttc,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,*,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,*,,,,,
,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,t,,,,,,,,,,,,,*,,,ttc,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,*,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,*,,,,,
.....*..............*..............................*..................*.................*....*..........*.........*.....
.....*..............*................T.............*...TTC............*.................*....*..........*.........*.....
,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,t,,,,,,,,,,,,,*,,,ttc,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,*,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,*,,,,,
.....*..............*................T.............*...TTC............*.................*....*..........*.........*.....
,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,t,t,,,,,,,,,,,*,,,ttc,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,*,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,*,,,,,
.....*..............*................T.............*...TTC............*.................*....*..........*.........*.....

NA12878

12708941 12708951 12708961 12708971 12708981 12708991 12709001 12709011 12709021 12709031 12709041
CAACATTAAGTCGCTACAGAACACCCTCAGTTCACCTCTTAGTGTATCCTTTGAAAAAGGATACACTAATCTCTTTAAATGCATGACTGGTAATCAAATCAGATAATGCGTGTCAAAGCC
.................................................Y......................................................................
.................................................C......................................................................
.G....G....... ...............................C......................................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ..............................................................................
....C......A................. ,,,,,g,g,,,,,,,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,t,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, .........................................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,,, ,,,,,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ....................................................................



....................................................................... ................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ....................................................................
..........G...... ................................................................................................
................................A..A.............C.....C............... ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
.................................................C.....C...................... g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,a,,t,,,
G....................AG.........G........ ...........................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ......
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
.................................................C...................................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
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Variation data:

1kG:
16 12708991 rs62027339 G T NA12878=0|0 AF=0.566693 AFR_AF=0.3638 AMR_AF=0.5101 EAS_AF=0.5417 EUR_AF=0.7575 SAS_AF=0.7106
16 12708992 rs62027340 A T NA12878=0|0 AF=0.564896 AFR_AF=0.3631 AMR_AF=0.5058 EAS_AF=0.5407 EUR_AF=0.7565 SAS_AF=0.7076
16 12708993 rs62027341 A C NA12878=0|0 AF=0.565096 AFR_AF=0.3638 AMR_AF=0.5058 EAS_AF=0.5407 EUR_AF=0.7565 SAS_AF=0.7076
Other variants:
16 12708974 rs11645674 C T NA12878=0|0 AF=0.327875 AFR_AF=0.2088 AMR_AF=0.3934 EAS_AF=0.0923 EUR_AF=0.5974 SAS_AF=0.408
16 12708988 rs9925735 T C NA12878=0|1 AF=0.163339 AFR_AF=0.3865 AMR_AF=0.0793 EAS_AF=0.0595 EUR_AF=0.1044 SAS_AF=0.089

Ensembl:
16 12708991 rs35492752 GAA TTC upstream_gene_variant

########################################################################################################################

Template-switch process:

chr16:84986430-84986443

Lastz alignment:
GRCh37 GAATCTCAGGCCCCAGGCAGACAGCCAGCCAATGGgcAGA-GAGGCCAgGAgCTgACTCCaCAGCTCCTGGCCTCATCTGGGAAGGGAGATAAAC
HuRef GAATCTCAGGCCCCAGGCAGACAGCCAGCCAATGGCGAGAAGAGGCCAAGAACTTACTCCCCAGCTCCTGGCCTCATCTGGGAAGGGAGATAAAC

Switch process:
F1: L GCTGGTGAATCTCAGGCCCCAGGCAGACAGCCAGCCAATGGGCAGA 1
F3: 4 ACTCCACAGCTCCTGGCCTCATCTGGGAAGGGAGATAAACTCCACC R
RF: GCTGGTGAATCTCAGGCCCCAGGCAGACAGCCAGCCAATGGCGAGAAGAGGCCAAGAACTTACTCCCCAGCTCCTGGCCTCATCTGGGAAGGGAGATAAACTTCCCC
RR: CGACCACTTAGAGTCCGGGGTCCGTCTGTCGGTCGGTTACCGCTCTTCTCCGGTTCTTGAATGAGGGGTCGAGGACCGGAGTAGACCCTTCCCTCTATTTGAAGGGG
F2: 3 GTCGAGGACCGGAG 2

Sequencing data:

HuRef

83543881 83543891 83543901 83543911 83543921 83543931 83543941 83543951 83543961 83543971
CTTCGTGCAGGGCTGGTGAATCTCAGGCCCCAGGCAGACAGCCAGCCAATGGGC*A*GAGA*GGCCAGGAGC*TGACTCCACAGCTCCTGGCCTCATCTGGGAAGGGAGATAAACTCCAC
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84986381 84986391 84986401 84986411 84986421 84986431 84986441 84986451 84986461 84986471 84986481
CTTCGTGCAGGGCTGGTGAATCTCAGGCCCCAGGCAGACAGCCAGCCAATGGGCAGAGAGGCCAGGAGCTGACTCCACAGCTCCTGGCCTCATCTGGGAAGGGAGATAAACTCCACCAGC
...........S............................................................................................................
, .............................................................................................................A.
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Variation data:

########################################################################################################################

Template-switch process:

chr17:33622098-33622114

Lastz alignment:
GRCh37 TAAAGGGTGATAACTGATTGGAAGGCTTTCCATCTAAGAAGtttcAtAcAcAG--GCTCCTACCCCAGCCTGTGTATGAAACTAGTAGATCTAAG
HuRef TAAAGGGTGATAACTGATTGGAAGGCTTTCCATCTAAGAAG----AGAGA-AGTCGCTCCTACCCCAGCCTGTGTATGAAACTAGTAGATCTAAG

Switch process:
F1: L TAAAGGGTGATAACTGATTGGAAGGCTTTCCATCTAAGA 1
F3: 4 CCTACCCCAGCCTGTGTATGAAACTAGTAGATCTAAG R
RF: TAAAGGGTGATAACTGATTGGAAGGCTTTCCATCTAAGAAGAGAGAAGTCGCTCCTACCCCAGCCTGTGTATGAAACTAGTAGATCTAAG
RR: ATTTCCCACTATTGACTAACCTTCCGAAAGGTAGATTCTTCTCTCTTCAGCGAGGATGGGGTCGGACACATACTTTGATCATCTAGATTC
F2: 3 TCGGACACATACTTTGA 2

Sequencing data:

HuRef

30646161 30646171 30646181 30646191 30646201 30646211 30646221 30646231 30646241 30646251 30646261
ACTGTATATTCTAAAGGGTGATAA*CTGATTGGAAGGCTTTCCATCTAAGAAGTTTCATACACAGGCTCCTA*CCCCAGCCTGTGTATGAAACTAGTAGATCTAAGTGCTGGGAGTCC*A
........................ ............................AGAG..KK.GTC....... ............................................. .
........................*............................AGAG.***.GTC.......*.............................................*.
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........................*............................AGAG.***.GTC.......*.............................................*.

NA12878

33622051 33622061 33622071 33622081 33622091 33622101 33622111 33622121 33622131 33622141 33622151
ACTGTATATTCTAAAGGGTGATAACTGATTGGAAGGCTTTCCATCTAAGAAGTTTCATACACAGGCTCCTACCCCAGCCTGTGTATGAAACTAGTAGATCTAAGTGCTGGGAGTCCAGAG
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........... ..........................................................................................................
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,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ......................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
........................................................... ,,,,,a,,,,,t,,,,c,,,,a,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
....................................................G.......... .........................................



.......................................................................... ,,,,,,,,,tc,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ...........T..............C.A.........
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,a,,,,,,,
............................................................. ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,t,t,,,,,,t
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,t,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,

Variation data:

1kG:
17 33622099 rs202049782 GTTTC G NA12878=0|0 AF=0.392372 AFR_AF=0.5635 AMR_AF=0.3963 EAS_AF=0.3909 EUR_AF=0.2604 SAS_AF=0.2955
17 33622105 rs62064203 T G NA12878=0|0 AF=0.391374 AFR_AF=0.5658 AMR_AF=0.3963 EAS_AF=0.3879 EUR_AF=0.2594 SAS_AF=0.2914
17 33622107 rs376728465 C G NA12878=0|0 AF=0.391374 AFR_AF=0.5658 AMR_AF=0.3963 EAS_AF=0.3879 EUR_AF=0.2594 SAS_AF=0.2914
17 33622108 rs371490683 AC A NA12878=0|0 AF=0.392372 AFR_AF=0.5635 AMR_AF=0.3963 EAS_AF=0.3909 EUR_AF=0.2604 SAS_AF=0.2955
17 33622111 rs372295179 G GTC NA12878=0|0 AF=0.391973 AFR_AF=0.5635 AMR_AF=0.3977 EAS_AF=0.3919 EUR_AF=0.2594 SAS_AF=0.2924

Ensembl:
17 33622100 rs386796741 TTTCATACACAG AGAGAAGTC intergenic_variant

########################################################################################################################

Template-switch process:

chr17:59744593-59744623

Lastz alignment:
GRCh37 TCATTAAATTCTATTACCACCACCAAGTAcTGCTTCTCATTgT-gATTgcATGtaacCATagAAtTtAtAAAGAATGTGACTGAGTGGCTTTTTTTTTGAGAGAGTCTT
HuRef TCATTAAATTCTATTACCACCACCAAGTAGTGCTTCTCATTATAAATTCTATGGTTACATGCAA-TCACAAAGAATGTGACTGAGTGGCTTTTTTTTTGAGAGAGTCTT

Switch process:
F1: L TCATTAAATTCTATTACCACCACCAAGTACTGCTTCTCA 1
F3: 4 AGAATGTGACTGAGTGGCTTTTTTTTTGAGAGAGTCTT R
RF: TCATTAAATTCTATTACCACCACCAAGTAGTGCTTCTCATTATAAATTCTATGGTTACATGCAATCACAAAGAATGTGACTGAGTGGCTTTTTTTTTGAGAGAGTCTT
RR: AGTAATTTAAGATAATGGTGGTGGTTCATCACGAAGAGTAATATTTAAGATACCAATGTACGTTAGTGTTTCTTACACTGACTCACCGAAAAAAAAACTCTCTCAGAA
F2: 3 AATATTTAAGATACCAATGTACGTTAGTGTT 2

Sequencing data:

HuRef

57099331 57099341 57099351 57099361 57099371 57099381 57099391 57099401 57099411 57099421 57099431
TAAAGATATTATCATTAAATTCTATTACCACCACCAAGTACTGCTTCTCATTGT*GATTGCATGTAACCATAGAATTTATAAAGAATGTGACTGAGTGGCTTTTTTTTTGAGAGAGTCTT
........................................S...........R. R...SY...KWWM.....M.W.Y.Y........................................
,, ,,,,,,,,,,,*,,,,,,
......................................................*.............................................*..................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,g,,,,,,,,,,,a,aa,,,ct,,,gtta,,,*,c,a,c,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
........................................G...........A.AA...CT...GTTA...*.C.A.C.C.......................................A
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,

NA12878

59744551 59744561 59744571 59744581 59744591 59744601 59744611 59744621 59744631 59744641
TAAAGATATTATCATTAAATTCTATTACCACCACCAAGTACTGCTTCTCAT*********TGTGATTGCATGTAACCATAGAATTTATAAAGAATGTGACTGAGTGGCTTTTTTTTTGAG
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Variation data:

1kG:
17 59744595 rs76903441 G A NA12878=1|1 AF=0.564297 AFR_AF=0.6248 AMR_AF=0.6614 EAS_AF=0.6895 EUR_AF=0.4761 SAS_AF=0.3753
17 59744602 rs372381382 C T NA12878=1|1 AF=0.563099 AFR_AF=0.6248 AMR_AF=0.6614 EAS_AF=0.6885 EUR_AF=0.4751 SAS_AF=0.3712
Other variants:
17 59744583 rs11079451 C G NA12878=0|1 AF=0.325479 AFR_AF=0.3268 AMR_AF=0.2767 EAS_AF=0.5109 EUR_AF=0.2903 SAS_AF=0.2035

Ensembl:
17 59744595 rs386798222 GTGATTGCATGTAACCATAGAATTTAT ATAAATTCTATGGTTACATGCAATCAC intergenic_variant

########################################################################################################################

Template-switch process:

chr18:69556840-69556858

Lastz alignment:
GRCh37 ATTTTGGTTATTACTTATTTGTCAAAGCTTTCTCAGTAAATtgAGAAATTTAAATTTCTCAAAAACTGTCTTTTCATATCTCA
HuRef ATTTTGGTTATTACTTATTTGTCAAAGCTTTCTCAGTAAATCCAGAAATTTAAATTTCTCAAAAACTGTCTTTTCATATCTCA

Switch process:
F1: L ATTTTGGTTATTACTTATTTGTCAAAGCTTTCTCAGTAAA 1
F3: 4 CAAAAACTGTCTTTTCATATCTCA R
RF: ATTTTGGTTATTACTTATTTGTCAAAGCTTTCTCAGTAAATCCAGAAATTTAAATTTCTCAAAAACTGTCTTTTCATATCTCA
RR: TAAAACCAATAATGAATAAACAGTTTCGAAAGAGTCATTTAGGTCTTTAAATTTAAAGAGTTTTTGACAGAAAAGTATAGAGT
F2: 3 TCTTTAAATTTAAAGAGTT 2

Sequencing data:

HuRef

67707771 67707781 67707791 67707801 67707811 67707821 67707831 67707841 67707851 67707861 67707871
TTGAATGCGGCATTTTGGTTATTACTTATTTGTCAAAGCTTTCTCAGTAAATTGAGAAATTTAAATTTCTCAAAAACTGTCTTTTCATATCTCATATCATCCCCAAATGCTTTAAAGTTG
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69556791 69556801 69556811 69556821 69556831 69556841 69556851 69556861 69556871 69556881 69556891
TTGAATGCGGCATTTTGGTTATTACTTATTTGTCAAAGCTTTCTCAGTAAATTGAGAAATTTAAATTTCTCAAAAACTGTCTTTTCATATCTCATATCATCCCCAAATGCTTTAAAGTTG
....................................................CC..................................................................
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........................................... ,,,,,,,,,,n,,,,,,,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,g,,,,,,,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,a,,,,t,,,,,,,,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
............................................... ........................................................
,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,cc,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
......A....... ......................CC..................................................................
.................................................... ,,,,,,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,,,, ................
,,,, .................CC..................................................................
..... ......................................................
....................................................CC.................. ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
....................................................CC..................................... ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,cc,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ..................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,cc,,,,,,,,, t,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
....................................................CC................................................. ,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,cc,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,cc,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,cc,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, .................................
....................................................CC..G...............T...... ,,,,,,,,,,,g,,,t,,,,,c,,,t,,,,

Variation data:

1kG:
18 69556841 rs7239836 T C NA12878=1|1 AF=0.99361 AFR_AF=0.9758 AMR_AF=1 EAS_AF=1 EUR_AF=1 SAS_AF=1
18 69556842 rs7238989 G C NA12878=1|1 AF=0.99361 AFR_AF=0.9758 AMR_AF=1 EAS_AF=1 EUR_AF=1 SAS_AF=1

Ensembl:
18 69556841 rs386804713 TG CC downstream_gene_variant

########################################################################################################################

Template-switch process:

chr19:767508-767527

Lastz alignment:
GRCh37 CAGCAAATCACTCAGGGCTCCACCTCACATCTGTCCCCAAGtcCTTGGGGACTTGCTCACTCAGCAGAAGACCAAGAGAAGCC
HuRef CAGCAAATCACTCAGGGCTCCACCTCACATCTGTCCCCAAGGACTTGGGGACTTGCTCACTCAGCAGAAGACCAAGAGAAGCC

Switch process:
F1: L CAGCAAATCACTCAGGGCTCCACCTCACATCT 1
F3: 4 TTGCTCACTCAGCAGAAGACCAAGAGAAGCC R
RF: CAGCAAATCACTCAGGGCTCCACCTCACATCTGTCCCCAAGGACTTGGGGACTTGCTCACTCAGCAGAAGACCAAGAGAAGCC
RR: GTCGTTTAGTGAGTCCCGAGGTGGAGTGTAGACAGGGGTTCCTGAACCCCTGAACGAGTGAGTCGTCTTCTGGTTCTCTTCGG
F2: 3 CAGGGGTTCCTGAACCCCTG 2

Sequencing data:

HuRef

718471 718481 718491 718501 718511 718521 718531 718541 718551 718561 718571
AG*AAGTCACTTCAGC*AAATCACTCA*GGGCTCCACCTCACATCTGTCCCCAAGTCCTTGGGGACTTGCTCACTCAGCAGAAGACCAAGAGAAGCCAGATGCAGTGGCTCACACCTGTA
.. ............. .......... ...........................KM...............................................................
..A..........TC.*..........*.................
..*.............A...G......G................
..*.............*..........*...........................GA...............................................................
..*.............*..........*............................................................................................
,,*,,,,,,,,,,,t,*tg,,,,,,,,*,,,,,,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,g,,,,,,t,,cct,t,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,t,,,,

NA12878

767471 767481 767491 767501 767511 767521 767531 767541 767551 767561 767571
AGAAGTCACTTCAGCAAATCACTCAGGGCTCCACCTCACATCTGTCCCCAAGTCCTTGGGGACTTGCTCACTCAGCAGAAGACCAAGAGAAGCCAGATGCAGTGGCTCACACCTGTAATC
....................................................GA..................................................................
....................................................GA..................................................................
.............. ,,,,,,,,g,,,,,g,,,,,,,g,,,g,,,ga,,,,,c,,,,,,,,,,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ..................GA..................................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ..................................................................
....................................... ,,,,,,a,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,a,,aga,,,g,,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,t,,,,,,,,,
C........................ ...........................................................
.C..........T...C.............. ,,,,,,,,,,,,g,a,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
....................................................GA............ ...............................................
G..G.C...*...........A.................... ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,ga,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ...........................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ......................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,ga,,,, c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,ga,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,ga,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ................
.....C.........................A........ ,,,,,,,,,,,,,,ct,,,,,,,,
..........................T.................. ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
....................................................GA.............................................................
....................................................GA..................................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, .......
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,ga,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,ga,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
......................A.....................A.......GA........................C.................. ,,,,,
....................................................GA.........................................................

Variation data:

1kG:
19 767517 rs8113085 T G NA12878=1|1 AF=0.798123 AFR_AF=0.7171 AMR_AF=0.8516 EAS_AF=0.6895 EUR_AF=0.9066 SAS_AF=0.8701
19 767518 rs8104002 C A NA12878=1|1 AF=0.798123 AFR_AF=0.7171 AMR_AF=0.8516 EAS_AF=0.6895 EUR_AF=0.9066 SAS_AF=0.8701

Ensembl:
19 767517 rs8113085 T G downstream_gene_variant
19 767518 rs8104002 C A downstream_gene_variant

########################################################################################################################

Template-switch process:

chr19:38062901-38062937

Lastz alignment:
GRCh37 ATATCTTTTTTTATGATCTAATTTTACCATTATCCAAATAG-ACTAtATGgcCaTAATTA-GtaCAT-TAGTCcTATCTATCAATCACATCACAATGAGAAAAATTCACATATC
HuRef ATATCTTTTTTTATGATCTAATTTTACCATTATCCAAATAGGACTA-ATGTAC-TAATTATGGCCATATAGTC-TATCTATCAATCACATCACAATGAGAAAAATTCACATATC

Switch process:
F1: L ATATCTTTTTTTATGATCTAATTTTACCATTATCCAA 1
F3: 4 CTATCAATCACATCACAATGAGAAAAATTCACATATC R
RF: ATATCTTTTTTTATGATCTAATTTTACCATTATCCAAATAGGACTAATGTACTAATTATGGCCATATAGTCTATCTATCAATCACATCACAATGAGAAAAATTCACATATC
RR: TATAGAAAAAAATACTAGATTAAAATGGTAATAGGTTTATCCTGATTACATGATTAATACCGGTATATCAGATAGATAGTTAGTGTAGTGTTACTCTTTTTAAGTGTATAG
F2: 3 TATCCTGATTACATGATTAATACCGGTATATCAGATA 2

Sequencing data:

HuRef

42754701 42754711 42754721 42754731 42754741 42754751 42754761 42754771 42754781 42754791
TATTTTAAATTATATCTTTTTTTATGATCTAATTTTACCATTATCCAAATA*GACTATATGGCCATAATTA*GTACAT*TAGTCCTATCTATCAATCACATCACAATGAGAAAAA*TTCA
................................................... .........KM........ .KM... .................................... ....
...................................................G.....*...TA.*......T.GC...A....*...............................*....
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,g,,,,,*,,,ta,*,,,,,,t,gc,,,a,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,
...................................................G.....*...TA.*......T.GC...A....*...............................*....
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,
...................................................G.....*...TA.*......T.GC...A....*...............................*....
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,g,,,,,*,,,ta,*,,,,,,t,gc,,,a,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,g,,,,,*,,,ta,*,,,,,,t,gc,,,a,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,
...................................................G.....*...TA.*......T.GC...A....*...............................*....
,,,,,,g,,,,,,c,,,,,,,, ...............................*....
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,g,,,,,*,,,ta,*,,,,,,t,gc,,,a,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,
...................................................G.....*...TA.*......T.GC...A....*...............................G.A..
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,g,,,,,*,,,ta,*,,,,,,t,gc,,,a,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,

,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,
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38062861 38062871 38062881 38062891 38062901 38062911 38062921 38062931 38062941 38062951



TATTTTAAATTATATCTTTTTTTATGATCTAATTTTACCATTATCCAAATAG*********ACTA**TATGGCCATAATTAGTACATTAGTCCTATCTATCAATCACATCACAATGAGAA
.................................................... .... ..........K..K..KKK.....K............................
....................................................GACTAATGT....AT..........**********....*............................
..................................... ............................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ............................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ............................
....................................................********* ............................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,********* ............................
............A..................CC.............. ............................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,********* ............................
....................................................********* ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
....................................................********* ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
....................................................********* ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
.............................................. ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,********* ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,********* ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
................................................ ,,,,,,,,,,t,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,gactaatgt,,,,at,,,,,,,,,,**********,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
....................................................GACTAATGT....AT..........**********....*............................
....................................................********* ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
....................................................GACTAATGT....AT..........**********....*...........................G
....................................................********* .......................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,gactaatgt,,,,at,,,,,,,,,,**********,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,gactaatgt,,,,at,,,,,,,,,,**********,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
....................................................GACTAATGT....AT..........**********....*............................

Variation data:

1kG:
19 38062903 rs371304053 A AG NA12878=1|1 AF=0.811102 AFR_AF=0.8185 AMR_AF=0.7622 EAS_AF=0.8452 EUR_AF=0.7435 SAS_AF=0.8701
19 38062908 rs372037887 AT A NA12878=1|1 AF=0.811102 AFR_AF=0.8185 AMR_AF=0.7622 EAS_AF=0.8452 EUR_AF=0.7435 SAS_AF=0.8701
19 38062913 rs2385122 G T NA12878=1|1 AF=0.811102 AFR_AF=0.8185 AMR_AF=0.7622 EAS_AF=0.8452 EUR_AF=0.7435 SAS_AF=0.8701
19 38062914 rs2385121 C A NA12878=1|1 AF=0.811102 AFR_AF=0.8185 AMR_AF=0.7622 EAS_AF=0.8452 EUR_AF=0.7435 SAS_AF=0.8701
19 38062915 rs376748406 CA C NA12878=1|1 AF=0.812101 AFR_AF=0.8192 AMR_AF=0.7637 EAS_AF=0.8462 EUR_AF=0.7455 SAS_AF=0.8701
19 38062922 rs371342978 A AT NA12878=1|1 AF=0.8125 AFR_AF=0.8192 AMR_AF=0.7637 EAS_AF=0.8482 EUR_AF=0.7455 SAS_AF=0.8701
19 38062924 rs57236681 T G NA12878=1|1 AF=0.811502 AFR_AF=0.8185 AMR_AF=0.7637 EAS_AF=0.8462 EUR_AF=0.7435 SAS_AF=0.8701
19 38062925 rs60869275 A C NA12878=1|1 AF=0.811502 AFR_AF=0.8185 AMR_AF=0.7637 EAS_AF=0.8462 EUR_AF=0.7435 SAS_AF=0.8701
19 38062928 rs373143405 T TA NA12878=1|1 AF=0.8125 AFR_AF=0.8192 AMR_AF=0.7637 EAS_AF=0.8482 EUR_AF=0.7455 SAS_AF=0.8701
19 38062932 rs61521031 TC T NA12878=1|1 AF=0.813099 AFR_AF=0.8207 AMR_AF=0.7637 EAS_AF=0.8482 EUR_AF=0.7455 SAS_AF=0.8712

Ensembl:
19 38062905 rs386809055 ACTATATGGCCATAATTAGTACATTAGTC GACTAATGTACTAATTATGGCCATATAGT intron_variant

########################################################################################################################

Template-switch process:

chr21:16013327-16013340

Lastz alignment:
GRCh37 TAGTTGGCCATGAAATGGTTTGGTTTTTATGCATATTTACTtAAatgtgTgAgACATTTAAaAAAATATCTTCAGGCTCTTCAGCCTATTCAA
HuRef TAGTTGGCCATGAAATGGTTTGGTTTTTATGCATATTTACTAAA----CTCACACATTTAAGAAAATATCTTCAGGCTCTTCAGCCTATTCAA

Switch process:
F1: L TAGTTGGCCATGAAATGGTTTGGTTTTTATGCATATTTA 1
F3: 4 ACATTTAAAAAAATATCTTCAGGCTCTTCAGCCTATTCAATTTTTCTTT R
RF: TAGTTGGCCATGAAATGGTTTGGTTTTTATGCATATTTACTAAACTCACACATTTAAGAAAATATCTTCAGGCTCTTCAGCCTATTCAATTTTTCTTT
RR: ATCAACCGGTACTTTACCAAACCAAAAATACGTATAAATGATTTGAGTGTGTAAATTCTTTTATAGAAGTCCGAGAAGTCGGATAAGTTAAAAAGAAA
F2: 3 GAGTGTGTAAATTC 2

Sequencing data:

HuRef

14935151 14935161 14935171 14935181 14935191 14935201 14935211 14935221 14935231 14935241 14935251
TTTTAGTCGACTAGTTGGCCATGAAATGGTTT*GGTTTTTATGCATATTTACTTAAATGTGTGAGACATTTAAAAAAATATCTTCAGGCTCTTCAGCCTATTCAA*TTTTTCTTTTTAAT
................................ ....................W......S.S.S........G............................... ..............
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,a,,****c,c,c,,,,,,,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,
................................*....................A..****C.C.C........G...............................*..............
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,
................................G....................A..****C.C.C........G...............................T..............
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,a,,****c,c,c,,,,,,,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,
................................*....................A..****C.C.C........G...............................*..............
,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,c,,a,,****c,c,cc,,,,,,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,*,,,,,,,,,,,,,,

,,,,,,,,g,,,,,,,,*,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,
.*..............
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16013281 16013291 16013301 16013311 16013321 16013331 16013341 16013351 16013361 16013371 16013381
TTTTAGTCGACTAGTTGGCCATGAAATGGTTTGGTTTTTATGCATATTTACTTAAATGTGTGAGACATTTAAAAAAATATCTTCAGGCTCTTCAGCCTATTCAATTTTTCTTTTTAATTG
....................................................A..K...C.C.C........G...............................................
,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,a,,****c,c,c,,,,,,,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
....................................................A..****C.C.C........G...............................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,c,,,,,,,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ........G...............................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ..................A..****C.C.C........G..............G................................
C.......AC.........A......... ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,a,,****c,c,c,,,,,,,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ........G...............................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ........G...............................................
............................. ........G...............................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ........G...............................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
...................A....C.............A......... ,,,,,,,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
.................................C.................. ,,,,,,,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,t,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
.................................................... ,,,,,,,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,a,,****c,c,c,,,,,,,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,............................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,a,,****c,c,c,,,,,,,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ..................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,a,,****c,c,c,,,,,,,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,
....................................................A..****C.C.C........G.............................. .
....................................................A..****C.C.C........G..............................T
..............................G..................... ,,c,,,,,g,,,,,,,,t,,,,,,,,,,,a,,,,,,,,,,g,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,a,,****c,c,c,,,,,,,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,a,,****c,c,c,,,,,,,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,

Variation data:

1kG:
21 16013327 rs58533757 CT C NA12878=1|1 AF=0.739617 AFR_AF=0.6097 AMR_AF=0.8213 EAS_AF=0.8214 EUR_AF=0.8231 SAS_AF=0.6871
21 16013332 rs367696807 ATGT A NA12878=1|1 AF=0.739617 AFR_AF=0.6097 AMR_AF=0.8213 EAS_AF=0.8214 EUR_AF=0.8231 SAS_AF=0.6871
21 16013336 rs370553973 G C NA12878=1|1 AF=0.739617 AFR_AF=0.6097 AMR_AF=0.8213 EAS_AF=0.8214 EUR_AF=0.8231 SAS_AF=0.6871
21 16013338 rs62227247 G C NA12878=1|1 AF=0.742212 AFR_AF=0.6142 AMR_AF=0.8242 EAS_AF=0.8214 EUR_AF=0.8231 SAS_AF=0.6922
21 16013340 rs59332065 G C NA12878=1|1 AF=0.742212 AFR_AF=0.6142 AMR_AF=0.8242 EAS_AF=0.8214 EUR_AF=0.8231 SAS_AF=0.6922

Ensembl:
21 16013328 rs58533757 T - intron_variant
21 16013333 rs367696807 TGT - intron_variant
21 16013336 rs370553973 G C intron_variant
21 16013338 rs62227247 G C intron_variant
21 16013340 rs59332065 G C intron_variant

########################################################################################################################

Template-switch process:

chr22:18938180-18938203

Lastz alignment:
GRCh37 GGAGGAAGACAGGACTCAATGTTTTTGCATCGACCGCTCTTgTAtAAGAGCGGTCTTTACAAAGTAATAATGCCTTGAGTTAACC
HuRef GGAGGAAGACAGGACTCAATGTTTTTGCATCGACCGCTCTTATACAAGAGCGGTCTTTACAAAGTAATAATGCCTTGAGTTAACC

Switch process:
F1: L GGAGGAAGACAGGACTCAATGTTTTTGCATC 1
F3: 4 TTTACAAAGTAATAATGCCTTGAGTTAACC R
RF: GGAGGAAGACAGGACTCAATGTTTTTGCATCGACCGCTCTTATACAAGAGCGGTCTTTACAAAGTAATAATGCCTTGAGTTAACC
RR: CCTCCTTCTGTCCTGAGTTACAAAAACGTAGCTGGCGAGAATATGTTCTCGCCAGAAATGTTTCATTATTACGGAACTCAATTGG
F2: 3 CTGGCGAGAATATGTTCTCGCCAG 2

Sequencing data:

HuRef

17318141 17318151 17318161 17318171 17318181 17318191 17318201 17318211 17318221 17318231 17318241
GGACATGGAATGGAGGAAGACAGGACTCAATGTTTTTGCATCGACCGCTCTTGTATAAG*AGCGGTCTTTACAAAGTAATAATGCCTTGAGTTAACCCCACAGTTTATCTTGTAATGTGG
....................................................R..Y... ............................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
.......................................G...................*............................................................
....................................................A..C...*............................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,a,,c,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,



............................A..C...T............................................................

NA12878

18938141 18938151 18938161 18938171 18938181 18938191 18938201 18938211 18938221 18938231 18938241
GGACATGGAATGGAGGAAGACAGGACTCAATGTTTTTGCATCGACCGCTCTTGTATAAGAGCGGTCTTTACAAAGTAATAATGCCTTGAGTTAACCCCACAGTTTATCTTGTAATGTGGA
....................................................R..Y................................................................
,.......................................................................................................................
............ ................................A..C................................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ..........................A..C......................................................C...G...T.
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ...........................................................................................
........................C ,,,,,,,a,,,,,,,,,,t,,,,a,,c,g,,,t,,,,,,,,a,t,,,,t,,,g,,,,,,,,,,,tg,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,g,,,,,,tg,,,,,,,,,,t,,,,,tg,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,g,,,,,,,,,c,,,,,,,,t,,,,,,,,g,,,
........................... ................................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ..........................................................
....,,,,,,,,,,,t,,,,,,,,,,,t,,,,,,g,g,,,,,,,,,,,,,,,a,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
....................A.........C...........T.T..A......... ........................................................
......................................................... .......................................................
....................................................A..C... .......................................................
........ ...............................................................................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, .....................................................
..............................................................A. .....................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,a,,c,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
....................................................A..C........G......C. .......................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,a,,,,,,,g,,,,,,,,,,,,,,,
....................................................................................... ...............
...................................................GA..C...................G........... t,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,t,,,,,,,,,,,,g,,,,,,g,g,,,t,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,

Variation data:

1kG:
22 18938190 rs13054729 G A NA12878=0|1 AF=0.204073 AFR_AF=0.059 AMR_AF=0.219 EAS_AF=0.1825 EUR_AF=0.2346 SAS_AF=0.3804
22 18938193 rs13056032 T C NA12878=0|1 AF=0.204073 AFR_AF=0.059 AMR_AF=0.219 EAS_AF=0.1825 EUR_AF=0.2346 SAS_AF=0.3804

Ensembl:
22 18938190 rs13054729 G A intergenic_variant
22 18938193 rs13056032 T C intergenic_variant

########################################################################################################################

Template-switch process:

chr22:42751380-42751399

Lastz alignment:
GRCh37 CCAGTGCCTGGACTCCTCTGGCCGCCACTCCTAGCGTCAGAgGAgTCCAgGC--ACcgGACCACCACTTTGCCTTTCTTCCCCCCTTTACTTCTCCAT
HuRef CCAGTGCCTGGACTCCTCTGGCCGCCACTCCTAGCGTCAGAAGAATCCAAGCGCACGTGACCACCACTTTGCCTTTCTTCCCCCCTTTACTTCTCCAT

Switch process:
F1: L CCAGTGCCTGGACTCCTCTGGCCGCCACTCCTAGCGT 1
F3: 4 ACCACCACTTTGCCTTTCTTCCCCCCTTTACTTCTCCAT R
RF: CCAGTGCCTGGACTCCTCTGGCCGCCACTCCTAGCGTCAGAAGAATCCAAGCGCACGTGACCACCACTTTGCCTTTCTTCCCCCCTTTACTTCTCCAT
RR: GGTCACGGACCTGAGGAGACCGGCGGTGAGGATCGCAGTCTTCTTAGGTTCGCGTGCACTGGTGGTGAAACGGAAAGAAGGGGGGAAATGAAGAGGTA
F2: 3 GGCCACGGACCTGAGGAGAC 2

Sequencing data:

HuRef

41081281 41081291 41081301 41081311 41081321 41081331 41081341 41081351 41081361 41081371 41081381
CCGGGTGCACCCCAGTG***CCTGGACTCCTCTGGCCGCCACTCCTAGCGTCAGAGGAGTCC*AGGCAC*CGGACCACCACTTTGCCTTTCTTCCCCCCTTTACTTCTCCATACTCATTT
................. .................................A...K..KK K...K. T.................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,***,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
........ ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
.................***..... ,,,,,a,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,
.......*.........GGC..........................................*......*T.................................................
..............
.................***........A....
,ta,,c,,,,,,,,,g,***,,,,,,a,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,a,,a,,,,,a,,,,c,a,t,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,

NA12878

42751341 42751351 42751361 42751371 42751381 42751391 42751401 42751411 42751421 42751431 42751441
CCGGGTGCACCCCAGTGCCTGGACTCCTCTGGCCGCCACTCCTAGCGTCAGAGGAGTCCAGGCACCGGACCACCACTTTGCCTTTCTTCCCCCCTTTACTTCTCCATACTCATTTCCTAC
.................................................................Y......................................................
,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,c,,,,,,,,,c,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,t,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ...................
...................G ,,,,,,,,,,,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,t,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, .................
,,,,,,,,,,,,,g,,,,,g,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
...........................C ,,,,,,,t,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,,,,,,g,,,,,,,,,,
,,,,, ..............................................................................................................
......................................... .....................T......................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,c,,,,,,,,,t,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
.................G.....A.......T......A...G......C..C..A............. ,,,,,,,,,,,,,,,,,a,,,,,t,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
.................................................................T........C ..........................................
......................................A..........C..........A.T.......G.T... ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
.........................T....T....T................T.G.G..T.....T.......G............G.. .............................
,,,,,, ,,,,,,,,,,c,,,,,,,,,,,t,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ..............................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, .........................................................
.................................................................T......................................... ..........
,,,,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,t,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, .......................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
............................................................................A......... .............................
..........................................................................................A.A........A.A........A..A....
,g,,,c,,c,,,,g,,,,,,,,c,c,,c,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ............................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,g,,,t,,,,,,,,
,g,,,,,,c,,,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,g,,,,,,,,,,,,
............................................................T....TT............A......... ,,,,,,g,

Variation data:

1kG:
Other variants:
22 42751397 rs73169193 C T NA12878=0|1 AF=0.315895 AFR_AF=0.2526 AMR_AF=0.4769 EAS_AF=0.2133 EUR_AF=0.3489 SAS_AF=0.3589

########################################################################################################################

Template-switch process:

chr22:46457691-46457720

Lastz alignment:
GRCh37 ACCCTCGTCCCTGCCCAGGCGGACCCCGGCCCCGGCCCGGAcCCtCTGCAGcGGcTCCGGGCCCAGGCTCCGACTCCAGGCCTCGGTTCGAACCC
HuRef ACCCTCGTCCCTGCCCAGGCGGACCCCGGCCCCGGCCCGGAGCCGCTGCAGAGGGTCCGGGCCCAGGCTCCGACTCCAGGCCTCGGTTCGAACCC

Switch process:
F1: L ACCCTCGTCCCTGCCCAGGCGGACCCCGGCCCC 1
F3: 4 CAGGCTCCGACTCCAGGCCTCGGTTCGAACCC R
RF: ACCCTCGTCCCTGCCCAGGCGGACCCCGGCCCCGGCCCGGAGCCGCTGCAGAGGGTCCGGGCCCAGGCTCCGACTCCAGGCCTCGGTTCGAACCC
RR: TGGGAGCAGGGACGGGTCCGCCTGGGGCCGGGGCCGGGCCTCGGCGACGTCTCCCAGGCCCGGGTCCGAGGCTGAGGTCCGGAGCCAAGCTTGGG
F2: 3 CCGGGCCTCGGCGACGTCTCCCAGGCCCGG 2

Sequencing data:

HuRef

44836311 44836321 44836331 44836341 44836351 44836361 44836371 44836381 44836391 44836401 44836411 44836421
CCCCGGCTCGAACCCTCGTCCCTGCCCAGGCGGACCCCGGCCCCGGCCCGGACCCTCTGCAGCGGCTCCGGGCCCAGGCTCCGACTCCAGGCCTCGGTTCGAACCCTGGGGACCCGCCCC
....................................................GK........A..G.......K.K..K..K.K...............K.KKK........KKK...K.
...........................T........................G..G......A..G......................................................
....................................................G..G......A..G......................*T..............T...............

NA12878

46457651 46457661 46457671 46457681 46457691 46457701 46457711 46457721 46457731 46457741 46457751
CCCCGGCTCGAACCCTCGTCCCTGCCCAGGCGGACCCCGGCCCCGGCCC*GGACCCTCTGCAGCGGCTCCGGGCCCAGGCTCCGACTCCAGGCCTCGGTTCGAACCCTGGGGA*CCCGCC
................................................. ............................................................... ......
,,,,,,, ,,,,,,c,,,,,,,,g,c,,,c,,,,,c,,,,,c,,,*,,c,,,g,,,,g,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,g,,,,,,,,c,,,,,,,,,*,,,,,,
.........................................G.......*........G...............G.................G...........G..G.....*......
,,,,,, ..........................................*...............T...............................................*......
....,,,,,,,c,,,,,,c,,,,,,,,*,,g,,g,,,,,,,,,,,,,,,g,,c,,,,,g,,g,,,,,c,g,,c,,,g,,,,,,,c,c,,,,,,,,g,,,,,a,c,,,g,,,,,*,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ..........*...............................................................*......
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,, ...............................................*......
.............A..........................A........*... .............................................*......
.................................................*..................................C ..........................*......
........ ......................*...............................................................*......
.................................................*..............................C............... ..............*......



,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ...........................................*......
...............C......C....... ........................................*......
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, .......................*......
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ....................*......
.................................................*....................AC.A....................C.C................* ,,
.................................................*.......................G..................................C....*......
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ..................*......
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,t,,,,,,,,,,,gc,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,c,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ........*......
,,,,,,,, .....*......
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,*,,,,,,
.......C.......C...........C...C.CG..............*A........C....... ,,,,,,
.................................................*.................... ,,,,,,

Variation data:

1kG:
22 46457699 rs529580715 C G NA12878=0|0 AF=0.00299521 AFR_AF=0 AMR_AF=0 EAS_AF=0 EUR_AF=0.001 SAS_AF=0.0143
22 46457702 rs549684937 T G NA12878=0|0 AF=0.00319489 AFR_AF=0 AMR_AF=0 EAS_AF=0 EUR_AF=0.001 SAS_AF=0.0153
22 46457709 rs559824256 C A NA12878=0|0 AF=0.00319489 AFR_AF=0 AMR_AF=0 EAS_AF=0 EUR_AF=0.001 SAS_AF=0.0153
22 46457712 rs528086424 C G NA12878=0|0 AF=0.00319489 AFR_AF=0 AMR_AF=0 EAS_AF=0 EUR_AF=0.001 SAS_AF=0.0153

Ensembl:
22 46457699 rs529580715 C G intron_variant
22 46457702 rs549684937 T G intron_variant
22 46457709 rs559824256 C A intron_variant
22 46457712 rs528086424 C G intron_variant

########################################################################################################################

Template-switch process:

chrX:35587707-35587736

Lastz alignment:
GRCh37 TGTGTTGGCAGTGGATGATGGGCTAAAGACTTCTCTCCGCCctTcaTGtgCCAgA-AACATcATcTCTcCGTTTTGTAAATTTTAATGGAGAGATGATGTTTCTGGCAC
HuRef TGTGTTGGCAGTGGATGATGGGCTAAAGACTTCTCTCCGCCTCTTTTGCCCCACAGAACATAATTTCTTCGTTTTGTAAATTTTAATGGAGAGATGATGTTTCTGGCAC

Switch process:
F1: L TGTGTTGGCAGTGGATGATGGGCTAAAGACTTCTCTCCG 1
F3: 4 GTTTTGTAAATTTTAATGGAGAGATGATGTTTCTGGCAC R
RF: TGTGTTGGCAGTGGATGATGGGCTAAAGACTTCTCTCCGCCTCTTTTGCCCCACAGAACATAATTTCTTCGTTTTGTAAATTTTAATGGAGAGATGATGTTTCTGGCACATCAAGGG
RR: ACACAACCGTCACCTACTACCCGATTTCTGAAGAGAGGCGGAGAAAACGGGGTGTCTTGTATTAAAGAAGCAAAACATTTAAAATTACCTCTCTACTACAAAGACCGTGTAGTTCCC
F2: 3 CCTCTCTACTACAAAGACCGTGTACTTCCC 2

Sequencing data:

HuRef

35497581 35497591 35497601 35497611 35497621 35497631 35497641 35497651 35497661 35497671 35497681
CATCACAGATATGTGTTGGCAGTGGATGATGGGCTAAAGACTTCTCTCCGCCCTTCATGTGCC**AGAAACATCA*TCTCTCCG*TTTTGTAAATTTTAATGGAGAGATGATGTTTCTGG
................................................K.KKK..KK...... KAK.KKK.KK .K.T.... ......KKK....KK................K...
....................................................
....................................................TC.GG..G...CA.A...A..A.T.T.T....T...................................

NA12878

35587661 35587671 35587681 35587691 35587701 35587711 35587721 35587731 35587741 35587751 35587761
CATCACAGATATGTGTTGGCAGTGGATGATGGGCTAAAGACTTCTCTCCGCCCTTCATGTGCCAGAAACATCATCTCTCCGTTTTGTAAATTTTAATGGAGAGATGATGTTTCTGGCACA
........................................................................................................................
,,,,,,,,,,,,,,,c,,,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,g,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,, ........................................................................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ...............................................................
........C....C........ ............................................................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ..........................................................
....C.............................G.T........ ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ........................................
..................... .................................................................................................
................................................................................. ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,c,,,,,,,,,,,,,,,
..........................................................................T........... ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
............................ ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ...................................................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ..........................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ..................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, .................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ......................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
...................................................................................................................T....
...........................................................................A.....A..........G...... ,,,,,,,,,,,,,,,,,
........................................................................................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
........................................................................................................................

Variation data:

########################################################################################################################

Template-switch process:

chrX:69286974-69286995

Lastz alignment:
GRCh37 GGGTGAGGAGAGCTTGGCTGCAGGAGGGGCATGGCTAGGAAccctTTCCTAGCCGGGGAAGCAGACTTGGCTTAGCACGGGGCAC
HuRef GGGTGAGGAGAGCTTGGCTGCAGGAGGGGCATGGCTAGGAAAGGGTTCCTAGCCGGGGAAGCAGACTTGGCTTAGCACGGGGCAC

Switch process:
F1: L GGGTGAGGAGAGCTTGGCTGCAGGAGGGGCAT 1
F3: 4 GGGGAAGCAGACTTGGCTTAGCACGGGGCAC R
RF: GGGTGAGGAGAGCTTGGCTGCAGGAGGGGCATGGCTAGGAAAGGGTTCCTAGCCGGGGAAGCAGACTTGGCTTAGCACGGGGCAC
RR: CCCACTCCTCTCGAACCGACGTCCTCCCCGTACCGATCCTTTCCCAAGGATCGGCCCCTTCGTCTGAACCGAATCGTGCCCCGTG
F2: 3 CCGATCCTTTCCCAAGGATCGG 2

Sequencing data:

HuRef

69203661 69203671 69203681 69203691 69203701 69203711 69203721 69203731 69203741 69203751 69203761
GAGGGCACGTTGGGTGAGGAGAGCTTGGCTGCAGGAGGGGCATGGCTAGGAACCCTTTCCTAGCCGGGGAAGCAGACTTGGCTTAGCACGGGGCACATGTGGGTGAAGGGATCCTGGTGG
....................................................AGGG................................................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,aggg,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,aggg,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,aggg,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,aggg,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,

......................

NA12878

69286931 69286941 69286951 69286961 69286971 69286981 69286991 69287001 69287011 69287021 69287031 69287041
GAGGGCACGTTGGGTGAGGAGAGCTTGGCTGCAGGAGGGGCATGGCTAGGAACCCTTTCCTAGCCGGGGAAGCAGACTTGGCTTAGCACGGGGCACATGTGGGTGAAGGGATCCTGGTGG
....................................................AGGG................................................................
........,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,aggg,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
....................................................AGGGG..............................................G......G......G..
,,,,,,,,,,,,,,, ..............................AGGG................................................................
.................................................... ,,,,,,,c,,,t,,,,,,c,,,,,,,,,,c,,,,,,,t,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,a,,,,,,,,c,,,,,,,,,,,,a,t,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ................AGGG................................................................
......C.................A..A............. .........................................
,,,,,,,,,,,,,,......................................AGGG................................................................
..............C.............G.....TG.....G.......... ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,aggg,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ....
.........C................................. ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
.......................G........C........ ,,,,,,,,,ag,,,,,,,,,,,,,,ac,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,aggg,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,aggg,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,aggg,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
.............. ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,aggg,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,t,t,,,,,,,,c,,,,aggg,,,,,,,,,,,t,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,aggg,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
.........................................C....C..... g,,,,,,,,a,,,,,,,g,,,,,c,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,aggg,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, .......
........................C................C..... ,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,aggg,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
....................................................AGGG................................................................

Variation data:

1kG:



X 69286983 rs35627688 C A NA12878=1|1 AF=0.903841 AFR_AF=0.7827 AMR_AF=0.9885 EAS_AF=0.9215 EUR_AF=0.9935 SAS_AF=0.8969
X 69286984 rs35382831 C G NA12878=1|1 AF=0.903576 AFR_AF=0.7817 AMR_AF=0.9885 EAS_AF=0.9215 EUR_AF=0.9935 SAS_AF=0.8969
X 69286985 rs35308137 C G NA12878=1|1 AF=0.903576 AFR_AF=0.7817 AMR_AF=0.9885 EAS_AF=0.9215 EUR_AF=0.9935 SAS_AF=0.8969

Ensembl:
X 69286983 rs386825657 CCCT AGGG downstream_gene_variant


