
Thousands of human mutation clusters are explained by short-range template switching

Ari Löytynoja

Data S2: TSM candidates discovered in NA12878 with short-read data.

The locus is given on the header line; different loci are separated by dashes. Top: template switch 
solution, template switch alignment and forward alignment. Middle: variants and genotypes for 
NA12878 in the HaplotyepSV data and in the 1000 Genomes data; the latter also includes allele 
frequencies globally and among Europeans. Bottom: PacBio alignment of NA12878 reads.



Platinum & Chromium chr1:68086419-68086450

Switch process:
F1: L ACGGACTAACTAAGGAAGTTATCTTATTTATCTAAGAGCACAAGA 1
F3: 4 ACTTCTTGAGGCCAAAGATAATTTCTATGTTACTTGGAAACTAG R
RF: ACGGACTAACTAAGGAAGTTATCTTATTTATCTAAGAGCACAAGAGATAGAGCATTGTGGTGAAGAGTTTCTATCACTTCTTGAGGCCAAAGATAATTTCTATGTTACTTGGAAACTAG
RR: TGCCTGATTGATTCCTTCAATAGAATAAATAGATTCTCGTGTTCTCTATCTCGTAACACCACTTCTCAAAGATAGTGAAGAACTCCGGTTTCTATTAAAGATACAATGAACCTTTGATC
F2: 3 CTATCTCGTAACACCACTTCTCAAAGATAG 2

Template-switch alignment:
REF ACGGACTAACTAAGGAAGTTATCTTATTTATCTAAGAGCACAAGA|GATAGAAACTCTTCACCACAATGCTCTATC|ACTTCTTGAGGCCAAAGATAATTTCTATGTTACTTGGAAACTAG
ALT ACGGACTAACTAAGGAAGTTATCTTATTTATCTAAGAGCACAAGA|GATAGAAACTCTTCACCACAATGCTCTATC|ACTTCTTGAGGCCAAAGATAATTTCTATGTTACTTGGAAACTAG

Forward alignment:
REF ACGGACTAACTAAGGAAGTTATCTTATTTATCTAAGAGCACAAGAGATAGAaacTctTcaccAcaAtgcTCTATCACTTCTTGAGGCCAAAGATAATTTCTATGTTACTTGGAAACTAG
ALT ACGGACTAACTAAGGAAGTTATCTTATTTATCTAAGAGCACAAGAGATAGAGCATTGTGGTGAAGAGTTTCTATCACTTCTTGAGGCCAAAGATAATTTCTATGTTACTTGGAAACTAG

HaplotypeSV chr1:68086419-68086450

chr1 68086443 C T 0|1

Thousand genomes (AF, EUR_AF) chr1:68086419-68086450

chr1 68086425 A AG 0.43111 0.674 1|0
chr1 68086426 A C 0.43111 0.674 1|0
chr1 68086428 C T 0.43111 0.674 1|0
chr1 68086430 C G 0.431909 0.674 1|0
chr1 68086431 T TGG 0.43111 0.674 1|0
chr1 68086433 C G 0.428914 0.672 1|0
chr1 68086434 ACC A 0.43111 0.674 1|0
chr1 68086438 C G 0.43111 0.674 1|0
chr1 68086440 A G 0.435304 0.674 1|0
chr1 68086441 TG T 0.43111 0.674 1|0
chr1 68086443 C T 0.428914 0.672 1|0

PacBio chr1:68086409

68086411 68086421 68086431 68086441 68086451 68086461 68086471
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Platinum & Chromium chr1:88768007-88768051

Switch process:
F1: L AGGAGAATACAGGTTGATTGTGTGCTATTTTATCCAAATTAGTACTGA 1
F3: 4 AGCTTCTCCTTTCTTATGAATAAGTGCTTTCTAACTTGATGCTTAA R
RF: AGGAGAATACAGGTTGATTGTGTGCTATTTTATCCAAATTAGTACTGATTGCATATTATTTAAGCATCTCTATTTTTAATCACTAAGGCAAAGCTTCTCCTTTCTTATGAATAAGTGCTTTCTAACTTGATGCTTAA
RR: TCCTCTTATGTCCAACTAACACACGATAAAATAGGTTTAATCATGACTAACGTATAATAAATTCGTAGAGATAAAAATTAGTGATTCCGTTTCGAAGAGGAAAGAATACTTATTCACGAAAGATTGAACTACGAATT
F2: 3 AACGTATAATAAATTCGTAGAGATAAAAATTAGTGATTCCGTT 2

Template-switch alignment:
REF AGGAGAATACAGGTTGATTGTGTGCTATTTTATCCAAATTAGTACTGA|TTGCCTTAGTGATTAAAAATAGAGATGCTTAAATAATATGCAA|AGCTTCTCCTTTCTTATGAATAAGTGCTTTCTAACTTGATGCTTAA
ALT AGGAGAATACAGGTTGATTGTGTGCTATTTTATCCAAATTAGTACTGA|TTGCCTTAGTGATTAAAAATAGAGATGCTTAAATAATATGCAA|AGCTTCTCCTTTCTTATGAATAAGTGCTTTCTAACTTGATGCTTAA

Forward alignment:
REF AGGAGAATACAGGTTGATTGTGTGCTATTTTATCCAAATTAGTACTGATTGcCtTAgTgaTTAAaaATagagATgcTTAAatAaT-AtGCAAAGCTTCTCCTTTCTTATGAATAAGTGCTTTCTAACTTGATGCTTAA
ALT AGGAGAATACAGGTTGATTGTGTGCTATTTTATCCAAATTAGTACTGATTG-CATATTATTTAAGCATCTCTATTTTTAATCACTAAGGCAAAGCTTCTCCTTTCTTATGAATAAGTGCTTTCTAACTTGATGCTTAA

HaplotypeSV chr1:88768007-88768051

chr1 88768010 GC G 1|0
chr1 88768013 T A 1|0
chr1 88768016 G T 1|0
chr1 88768028 A C 1|0
chr1 88768029 G T 1|0
chr1 88768030 A C 1|0
chr1 88768034 G T 1|0
chr1 88768035 C T 1|0
chr1 88768043 A C 1|0



chr1 88768044 T TA 1|0
chr1 88768046 T G 1|0

Thousand genomes (AF, EUR_AF) chr1:88768007-88768051
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Platinum & Chromium chr1:177645249-177645288

Switch process:
F1: L ACAAAACACAGGATCAGTTGAATACTGTGTGGGGTATAGAAAGCAC 1
F3: 4 CACAAAACTACAAAATGATTGTTTGAATCCCTGGAGTCTGCTATA R
RF: ACAAAACACAGGATCAGTTGAATACTGTGTGGGGTATAGAAAGCACTTTGAGCTTCTTAAAGGAACAAATAAACACAAGTCAAACACAAAACTACAAAATGATTGTTTGAATCCCTGGAGTCTGCTATA
RR: TGTTTTGTGTCCTAGTCAACTTATGACACACCCCATATCTTTCGTGAAACTCGAAGAATTTCCTTGTTTATTTGTGTTCAGTTTGTGTTTTGATGTTTTACTAACAAACTTAGGGACCTCAGACGATAT
F2: 3 AAACTCGAAGAATTTCCTTGTTTATTTGTGTTCAGTTT 2

Template-switch alignment:
REF ACAAAACACAGGATCAGTTGAATACTGTGTGGGGTATAGAAAGCAC|TTTGACTTGTGTTTATTTGTTCCTTTAAGAAGCTCAAA|CACAAAACTACAAAATGATTGTTTGAATCCCTGGAGTCTGCTATA
ALT ACAAAACACAGGATCAGTTGAATACTGTGTGGGGTATAGAAAGCAC|TTTGACTTGTGTTTATTTGTTCCTTTAAGAAGCTCAAA|CACAAAACTACAAAATGATTGTTTGAATCCCTGGAGTCTGCTATA

Forward alignment:
REF ACAAAACACAGGATCAGTTGAATACTGTGTGGGGTATAGAAAGCACTTTGActtgtgtttatttGtTcCTTtAAGaAgC-------------TCAAACACAAAACTACAAAATGATTGTTTGAATCCCTGGAGTCTGCTATA
ALT ACAAAACACAGGATCAGTTGAATACTGTGTGGGGTATAGAAAGCACTTTGA-------------GCTTCTTAAAGGAACAAATAAACACAAGTCAAACACAAAACTACAAAATGATTGTTTGAATCCCTGGAGTCTGCTATA

HaplotypeSV chr1:177645249-177645288

chr1 177645254 A AG 1|1

Thousand genomes (AF, EUR_AF) chr1:177645249-177645288

chr1 177645254 A AG 0.826677 0.8638 1|1

PacBio chr1:177645239
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Platinum & Chromium chr1:223759884-223759915

Switch process:
F1: L TTTCCAGGCCACCTGGCCTAGCAGAGCCACCAAGGGTGTA 1
F3: 4 CCAGAACCTCTCCCTATTATAGTTGTCATGTCACCAGCT R



RF: TTTCCAGGCCACCTGGCCTAGCAGAGCCACCAAGGGTGTAAGGTGGGAACCGTTGAGATGGTTCCCACCTCCAGAACCTCTCCCTATTATAGTTGTCATGTCACCAGCT
RR: AAAGGTCCGGTGGACCGGATCGTCTCGGTGGTTCCCACATTCCACCCTTGGCAACTCTACCAAGGGTGGAGGTCTTGGAGAGGGATAATATCAACAGTACAGTGGTCGA
F2: 3 TCCACCCTTGGCAACTCTACCAAGGGTGGA 2

Template-switch alignment:
REF TTTCCAGGCCACCTGGCCTAGCAGAGCCACCAAGGGTGTA|AGGTGGGAACCATCTCAACGGTTCCCACCT|CCAGAACCTCTCCCTATTATAGTTGTCATGTCACCAGCT
ALT TTTCCAGGCCACCTGGCCTAGCAGAGCCACCAAGGGTGTA|AGGTGGGAACCATCTCAACGGTTCCCACCT|CCAGAACCTCTCCCTATTATAGTTGTCATGTCACCAGCT

Forward alignment:
REF TTTCCAGGCCACCTGGCCTAGCAGAGCCACCAAGGGTGTAAGGTGGGAACCaTctcaAcGGTTCCCACCTCCAGAACCTCTCCCTATTATAGTTGTCATGTCACCAGCT
ALT TTTCCAGGCCACCTGGCCTAGCAGAGCCACCAAGGGTGTAAGGTGGGAACCGTTGAGATGGTTCCCACCTCCAGAACCTCTCCCTATTATAGTTGTCATGTCACCAGCT

HaplotypeSV chr1:223759884-223759915

chr1 223759896 A G 1|0
chr1 223759903 C T 1|0

Thousand genomes (AF, EUR_AF) chr1:223759884-223759915

chr1 223759896 A G 0.179513 0.0944 0|1
chr1 223759897 TC T 0.180112 0.0954 0|1
chr1 223759900 C G 0.180112 0.0954 0|1
chr1 223759901 A AG 0.180112 0.0954 0|1
chr1 223759903 C T 0.179513 0.0944 0|1

PacBio chr1:223759874
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Platinum & Chromium chr3:85028914-85028983

Switch process:
F1: L ATATGTATAGCTTATTAATG 1
F3: 4 AATTTAATGTGTTTTAATA R
RF: ATATGTATAGCTTATTAATGTGATATTCCAATTTATTCACATACTGTTTTATTTCGGTAAAACAGTATGTGAATAAATTGGAATATCAAATTTAATGTGTTTTAATA
RR: TATACATATCGAATAATTACACTATAAGGTTAAATAAGTGTATGACAAAATAAAGCCATTTTGTCATACACTTATTTAACCTTATAGTTTAAATTACACAAAATTAT
F2: 3 ACTATAAGGTTAAATAAGTGTATGACAAAATAAAGCCATTTTGTCATACACTTATTTAACCTTATAGT 2

Template-switch alignment:
REF ATATGTATAGCTTATTAATG|TGATATTCCAATTTATTCACATACTGTTTTACCGAAATAAAACAGTATGTGAATAAATTGGAATATCA|AATTTAATGTGTTTTAATA
ALT ATATGTATAGCTTATTAATG|TGATATTCCAATTTATTCACATACTGTTTTACCGAAATAAAACAGTATGTGAATAAATTGGAATATCA|AATTTAATGTGTTTTAATA

Forward alignment:
REF ATATGTATAGCTTATTAATGTGATATTCCAATTTATTCACATACTGTTTTAccgaaaTAAAACAGTATGTGAATAAATTGGAATATCAAATTTAATGTGTTTTAATA
ALT ATATGTATAGCTTATTAATGTGATATTCCAATTTATTCACATACTGTTTTATTTCGGTAAAACAGTATGTGAATAAATTGGAATATCAAATTTAATGTGTTTTAATA

HaplotypeSV chr3:85028914-85028983

chr3 85028946 C T 1|0

Thousand genomes (AF, EUR_AF) chr3:85028914-85028983

chr3 85028945 A ATT 0.700679 0.7008 0|1
chr3 85028946 C T 0.00499201 0.004 0|0
chr3 85028948 GAA G 0.700679 0.7008 0|1
chr3 85028948 G T 0.00499201 0.004 0|0
chr3 85028950 A G 0.0153754 0.004 0|0
chr3 85028951 A G 0.00658946 0.004 0|0

PacBio chr3:85028904
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Platinum & Chromium chr3:191912267-191912296

Switch process:
F1: L TGATCATGACTGCAAAAAAAGTTTCTGCAAATGTCTCAAGAGTTTACTGA 1
F3: 4 CGGTGGTTTCAAATGTTAAAAAAGTCCCAGAAAGATAGAACAGAGAGTG R
RF: TGATCATGACTGCAAAAAAAGTTTCTGCAAATGTCTCAAGAGTTTACTGATTATGGCATCCCTAGAAGCATGCCATCACGGTGGTTTCAAATGTTAAAAAAGTCCCAGAAAGATAGAACAGAGAGTG
RR: ACTAGTACTGACGTTTTTTTCAAAGACGTTTACAGAGTTCTCAAATGACTAATACCGTAGGGATCTTCGTACGGTAGTGCCACCAAAGTTTACAATTTTTTCAGGGTCTTTCTATCTTGTCTCTCAC
F2: 3 AATACCGTAGGGATCTTCGTACGGTAGT 2

Template-switch alignment:
REF TGATCATGACTGCAAAAAAAGTTTCTGCAAATGTCTCAAGAGTTTACTGA|TGATGGCATGCTTCTAGGGATGCCATAA|CGGTGGTTTCAAATGTTAAAAAAGTCCCAGAAAGATAGAACAGAGAGTG
ALT TGATCATGACTGCAAAAAAAGTTTCTGCAAATGTCTCAAGAGTTTACTGA|TGATGGCATGCTTCTAGGGATGCCATAA|CGGTGGTTTCAAATGTTAAAAAAGTCCCAGAAAGATAGAACAGAGAGTG

Forward alignment:
REF TGATCATGACTGCAAAAAAAGTTTCTGCAAATGTCTCAAGAGTTTACTGATgATGGCATgCtTctAgGgATGCCATaACGGTGGTTTCAAATGTTAAAAAAGTCCCAGAAAGATAGAACAGAGAGTG
ALT TGATCATGACTGCAAAAAAAGTTTCTGCAAATGTCTCAAGAGTTTACTGATTATGGCATCCCTAGAAGCATGCCATCACGGTGGTTTCAAATGTTAAAAAAGTCCCAGAAAGATAGAACAGAGAGTG

HaplotypeSV chr3:191912267-191912296

chr3 191912269 G T 1|0
chr3 191912277 G C 1|0
chr3 191912286 G C 1|0
chr3 191912294 A C 1|0

Thousand genomes (AF, EUR_AF) chr3:191912267-191912296

chr3 191912269 G T 0.0101837 0.0388 0|1
chr3 191912277 G C 0.0101837 0.0388 0|1
chr3 191912278 CTT C 0.0103834 0.0388 0|1
chr3 191912284 G GAA 0.0103834 0.0388 0|1
chr3 191912286 G C 0.0101837 0.0388 0|1
chr3 191912294 A C 0.0103834 0.0388 0|1

PacBio chr3:191912257

191912261 191912271 191912281 191912291 191912301 191912311 191912321
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Platinum & Chromium chr6:4365474-4365502

Switch process:
F1: L ATTCACGTATAGAGCAAAAAATTAATACCTACAGCAAGTGTAACTAGA 1
F3: 4 ATATGTTTTGTTTTTATCTTATTCCTATTCATAAATATGTATGAGAA R
RF: ATTCACGTATAGAGCAAAAAATTAATACCTACAGCAAGTGTAACTAGATACCTTTCTTACTAACCTCTCACTGTAATATGTTTTGTTTTTATCTTATTCCTATTCATAAATATGTATGAGAA
RR: TAAGTGCATATCTCGTTTTTTAATTATGGATGTCGTTCACATTGATCTATGGAAAGAATGATTGGAGAGTGACATTATACAAAACAAAAATAGAATAAGGATAAGTATTTATACATACTCTT
F2: 3 ATGGAAAGAATGATTGGAGAGTGACAT 2

Template-switch alignment:
REF ATTCACGTATAGAGCAAAAAATTAATACCTACAGCAAGTGTAACTAGA|TACAGTGAGAGGTTAGTAAGAAAGGTA|ATATGTTTTGTTTTTATCTTATTCCTATTCATAAATATGTATGAGAA
ALT ATTCACGTATAGAGCAAAAAATTAATACCTACAGCAAGTGTAACTAGA|TACAGTGAGAGGTTAGTAAGAAAGGTA|ATATGTTTTGTTTTTATCTTATTCCTATTCATAAATATGTATGAGAA



Forward alignment:
REF ATTCACGTATAGAGCAAAAAATTAATACCTACAGCAAGTGTAACTAGATACagTgagaggTtAgtaagaAagGTAATATGTTTTGTTTTTATCTTATTCCTATTCATAAATATGTATGAGAA
ALT ATTCACGTATAGAGCAAAAAATTAATACCTACAGCAAGTGTAACTAGATACCTTTCTTACTAACCTCTCACTGTAATATGTTTTGTTTTTATCTTATTCCTATTCATAAATATGTATGAGAA

HaplotypeSV chr6:4365474-4365502

chr6 4365478 A C 1|1
chr6 4365479 G T 1|1
chr6 4365480 TGAGA T 1|1
chr6 4365490 G C 1|1
chr6 4365493 A ACCTC 1|1

Thousand genomes (AF, EUR_AF) chr6:4365474-4365502

chr6 4365478 A C 0.999201 1 1|1
chr6 4365479 G T 0.999201 1 1|1
chr6 4365481 G T 0.999201 1 1|1
chr6 4365490 G C 0.999002 1 1|1
chr6 4365493 A ACCTC 0.999002 1 1|1
chr6 4365494 G T 0.999002 1 1|1
chr6 4365495 A C 0.999002 1 1|1
chr6 4365497 A C 0.999002 1 1|1
chr6 4365498 G T 0.999002 1 1|1

PacBio chr6:4365464

4365471 4365481 4365491 4365501 4365511 4365521
GTGTAACTAGATACAGTGAGAGGTTAGTAA****GAAAGGTAATATG*TTTT*GTTTTTATCTTATTCCTATTCATAAAT
..............CT..K.KTC...C... TC.CT........ .... ...........................
,,,,,,,,,,,,,,ct,****tc,,,c,,,cctctc,ct,,,,,,,,*,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,ct,****tc,,,c,,,cctctc,ct,,,,,,,,*,,,,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........*....*...........................
,,,,,,,,,,,,,,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........*....*...........................
,,,,,,,,,,,,,,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,,,,,,,,*,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,

--

Platinum & Chromium chr6:20824931-20824959

Switch process:
F1: L TTGTATTTTAAAAATTCTTGACTGTTAAAATGGCATGTTTGTGATAATT 1
F3: 4 CTTATAGCAGATAAGTTGTAGTTAATTGGTAGTTCATGTTAAAGTTTT R
RF: TTGTATTTTAAAAATTCTTGACTGTTAAAATGGCATGTTTGTGATAATTAGGAAAAAGAAGCAAGATATATTAGCTCTTATAGCAGATAAGTTGTAGTTAATTGGTAGTTCATGTTAAAGTTTT
RR: AACATAAAATTTTTAAGAACTGACAATTTTACCGTACAAACACTATTAATCCTTTTTCTTCGTTCTATATAATCGAGAATATCGTCTATTCAACATCAATTAACCATCAAGTACAATTTCAAAA
F2: 3 TCCTTTTTCTTCGTTCTATATAATCGA 2

Template-switch alignment:
REF TTGTATTTTAAAAATTCTTGACTGTTAAAATGGCATGTTTGTGATAATT|AGCTAATATATCTTGCTTCTTTTTCCT|CTTATAGCAGATAAGTTGTAGTTAATTGGTAGTTCATGTTAAAGTTTT
ALT TTGTATTTTAAAAATTCTTGACTGTTAAAATGGCATGTTTGTGATAATT|AGCTAATATATCTTGCTTCTTTTTCCT|CTTATAGCAGATAAGTTGTAGTTAATTGGTAGTTCATGTTAAAGTTTT

Forward alignment:
REF TTGTATTTTAAAAATTCTTGACTGTTAAAATGGCATGTTTGTGATAATTAGctAAtAtAtcttgctTcTtTTtcCTCTTATAGCAGATAAGTTGTAGTTAATTGGTAGTTCATGTTAAAGTTTT
ALT TTGTATTTTAAAAATTCTTGACTGTTAAAATGGCATGTTTGTGATAATTAGGAAAAAGAAGCAAGATATATTAGCTCTTATAGCAGATAAGTTGTAGTTAATTGGTAGTTCATGTTAAAGTTTT

HaplotypeSV chr6:20824931-20824959

chr6 20824935 T A 0|1
chr6 20824945 T A 0|1

Thousand genomes (AF, EUR_AF) chr6:20824931-20824959

chr6 20824934 C G 0.358826 0.327 0|1
chr6 20824935 T A 0.358826 0.327 0|1
chr6 20824938 T A 0.326478 0.2853 0|0
chr6 20824939 A AG 0.358826 0.327 0|1
chr6 20824940 T A 0.358826 0.327 0|1
chr6 20824942 T G 0.358826 0.327 0|1
chr6 20824944 T A 0.358826 0.327 0|1
chr6 20824945 T A 0.326478 0.2853 0|0
chr6 20824946 GC G 0.358826 0.327 0|1
chr6 20824948 T A 0.358826 0.327 0|1
chr6 20824950 C A 0.358826 0.327 0|1
chr6 20824952 T A 0.358826 0.327 0|1
chr6 20824955 T A 0.358826 0.327 0|1



chr6 20824956 C G 0.328474 0.2903 0|0

PacBio chr6:20824921

20824921 20824931 20824941 20824951 20824961 20824971 20824981
TTGTGATAATTAGCTAATA*TATCTTGC*TTCTTTTTCCTC*TTATAGCAGATAAGTTGTAGTTAATTGGTAGTTCATGT
.............SW..W. W.K.WW.. W.M.W..WS... ......................................
,,,,,,,,,,,,, ,*,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
.............GA..A.GA.G.AA.**A.A.A..AG...*......................................
...................*........*............*......................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
.............GA..A.GA.G.AA.**A.A.A..AG...*......................................
.............GA..AG*A.G.AA.**A.A.A..AG...*......................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,*,,,*,,,,,,,,t,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,ga,,a,ga,g,aa,**a,a,a,,ag,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,t,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
.............GA..A.GA.G.AA.**A.A.A..AG...*......................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
.............GA..A.GA.G.AA.**A.A.A..AG...*......................................
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,

---

Platinum & Chromium chr6:23710582-23710612

Switch process:
F1: L AAATGACTATAGGATAATTTCTTCAATCACTTTTACTTTTAAACC 1
F3: 4 TACTCTCTGCCTACTACTCAAAGGGGCATAGGAGTTGGGCATAT R
RF: AAATGACTATAGGATAATTTCTTCAATCACTTTTACTTTTAAACCAGATTGGTCCAAATTTAATTCCACAATCTTACTCTCTGCCTACTACTCAAAGGGGCATAGGAGTTGGGCATAT
RR: TTTACTGATATCCTATTAAAGAAGTTAGTGAAAATGAAAATTTGGTCTAACCAGGTTTAAATTAAGGTGTTAGAATGAGAGACGGATGATGAGTTTCCCCGTATCCTCAACCCGTATA
F2: 3 TCTAACCAGGTTTAAATTAAGGTGTTAGA 2

Template-switch alignment:
REF AAATGACTATAGGATAATTTCTTCAATCACTTTTACTTTTAAACC|AGATTGTGGAATTAAATTTGGACCAATCT|TACTCTCTGCCTACTACTCAAAGGGGCATAGGAGTTGGGCATAT
ALT AAATGACTATAGGATAATTTCTTCAATCACTTTTACTTTTAAACC|AGATTGTGGAATTAAATTTGGACCAATCT|TACTCTCTGCCTACTACTCAAAGGGGCATAGGAGTTGGGCATAT

Forward alignment:
REF AAATGACTATAGGATAATTTCTTCAATCACTTTTACTTTTAAACCAGATTG--tggAATTaAATTtggacCAATCTTACTCTCTGCCTACTACTCAAAGGGGCATAGGAGTTGGGCATAT
ALT AAATGACTATAGGATAATTTCTTCAATCACTTTTACTTTTAAACCAGATTGGTCCAAATTTAATTCCA--CAATCTTACTCTCTGCCTACTACTCAAAGGGGCATAGGAGTTGGGCATAT

HaplotypeSV chr6:23710582-23710612

chr6 23710587 T TG 1|1
chr6 23710596 A T 1|1
chr6 23710604 AC A 1|1

Thousand genomes (AF, EUR_AF) chr6:23710582-23710612

chr6 23710586 TTG T 0.713458 0.7475 1|1
chr6 23710596 A T 0.714058 0.7475 1|1
chr6 23710605 C CCA 0.71246 0.7465 1|1

PacBio chr6:23710572

23710581 23710591 23710601 23710611 23710621 23710631
ACTTTTAAACCAGATT*GT**GGAATTAAATTTGGACCAATCTTACTCTCT*GCCTACTACTCAAAGGGGCATAGGAGTT
................ .. CA....T.....CC.K.............. ............................
...............G*..C*CA....T..*..CC.*..............*.............G..............
................G..C*CA....T..*..CC.*..............*............................
................G..C*CA....T..*..CC.*..............*............................
................G..C*CA....T....**C.*..............*............................
................G..C*CA....T..*..CC.*..............*............................
,,,,,,,,,,,,,,,,g,,c*ca,,,,t,,*,,cc,*,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,
................G..C*CA....T..*..CC.*..............*............................
................G..C*CA....T..*..CC.*..............*............................
,,,,,,,,,,,,,,,,g,,c*ca,,,,t,,*,,cc,*,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
................G..C*CA....T..*..CC.*..............*............................
,,,,,,,,,,,,,,,,g,,c*ca,,,,t,,*,,cc,*,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,g,,c*ca,,,,t,,*,,cc,*,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,g,,c*ca,,,,t,,*,,cc,*,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,g,,c*ca,,,,t,,*,,cc,*,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,,,g,,c*ca,,,,t,,*,,cc,*,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
................G..C*CA....T..*..CC.*..............*............................
,,,,,,,,,,,,,,,,g,,c*ca,,,,t,,*,,cc,*,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,

---

Platinum & Chromium chr7:28419452-28419484

Switch process:
F1: L GTGATACGTTGGCTTGGCCATTTGCAGTCTCTGTCTGCATTTCTGTGTCT 1
F3: 4 TTTTCGACCAGTGCCAGGGGGCGATTATTTTGGATTCTTTCCTCCAA R
RF: GTGATACGTTGGCTTGGCCATTTGCAGTCTCTGTCTGCATTTCTGTGTCTTTGCACTATTAATCAACAGCTCACCCATCAATTTTCGACCAGTGCCAGGGGGCGATTATTTTGGATTCTTTCCTCCAA
RR: CACTATGCAACCGAACCGGTAAACGTCAGAGACAGACGTAAAGACACAGAAACGTGATAATTAGTTGTCGAGTGGGTAGTTAAAAGCTGGTCACGGTCCCCCGCTAATAAAACCTAAGAAAGGAGGTT



F2: 3 AACGTGATAATTAGTTGTCGAGTGGGTAGTT 2

Template-switch alignment:
REF GTGATACGTTGGCTTGGCCATTTGCAGTCTCTGTCTGCATTTCTGTGTCT|TTGATGGGTGAGCTGTTGATTAATAGTGCAA|TTTTCGACCAGTGCCAGGGGGCGATTATTTTGGATTCTTTCCTCCAA
ALT GTGATACGTTGGCTTGGCCATTTGCAGTCTCTGTCTGCATTTCTGTGTCT|TTGATGGGTGAGCTGTTGATTAATAGTGCAA|TTTTCGACCAGTGCCAGGGGGCGATTATTTTGGATTCTTTCCTCCAA

Forward alignment:
REF GTGATACGTTGGCTTGGCCATTTGCAGTCTCTGTCTGCATTTCTGTGTCTTtgatgggTGagCTgTTgATtAAtAGt-------gCAATTTTCGACCAGTGCCAGGGGGCGATTATTTTGGATTCTTTCCTCCAA
ALT GTGATACGTTGGCTTGGCCATTTGCAGTCTCTGTCTGCATTTCTGTGTCTT-------TGCACTATTAATCAACAGCTCACCCATCAATTTTCGACCAGTGCCAGGGGGCGATTATTTTGGATTCTTTCCTCCAA

HaplotypeSV chr7:28419452-28419484

NA

Thousand genomes (AF, EUR_AF) chr7:28419452-28419484

NA

PacBio chr7:28419442

28419451 28419461 28419471 28419481 28419491 28419501
TTTCTGTGTCTTTG****ATGGGTGAGCTGTTGATTAATAGTGCAA*TTTTC*GACCAGTGCCAGGGGGCGATTATTTTG
.............. ..KRR.S.R.W.Y.S.YYM......... ..... ...........................
..............****............................*.....*...
..............CACT..TAA.C.A.A.C.C.CCC..****...*.....*...........................
..............****............................*.....*..*.....
..............****............................*.....*...........................
,,,,,,,,,,,,,,cact,,taa,c,a,a,c,c,ccc,,****,,,*,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,cact,,taa,c,a,a,c,c,ccc,,****,,,*,,,,,*,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,
..............****............................*.....*...........................
,,,,,,,,,,,,,,****,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,cact,,taa,c,a,a,c,c,ccc,,****,,,*,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
..............CACT..TAA.C.A.A.C.C.CCC..****...*.....*...........................
..............****............................*.....*...........................
,,,,,,,,,,,,,,****,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,****,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,****,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
..............CACT..TAA.C.A.A.C.C.CCC..****...*.....*...........................
,,,,,,,,,,,,,,cact,,taa,c,a,a,c,c,ccc,,****,,,*,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
..............CACT..TAA.C.A.A.C.C.CCC..****...*.....*...........................

---

Platinum & Chromium chr7:117716979-117717015

Switch process:
F1: L TTATAATCCTGCTCTCTGCGCCCCACCTTCCCACCCACACACAGGTCT 1
F3: 4 TCAATCAACATGGTTTGGTGAACAAACCATATATTACAAAGTGCTTC R
RF: TTATAATCCTGCTCTCTGCGCCCCACCTTCCCACCCACACACAGGTCTTTGTAAGCCACCTTGGGAGTAGATGAGAACGGCAATCAATCAACATGGTTTGGTGAACAAACCATATATTACAAAGTGCTTC
RR: AATATTAGGACGAGAGACGCGGGGTGGAAGGGTGGGTGTGTGTCCAGAAACATTCGGTGGAACCCTCATCTACTCTTGCCGTTAGTTAGTTGTACCAAACCACTTGTTTGGTATATAATGTTTCACGAAG
F2: 3 AACATTCGGTGGAACCCTCATCTACTCTTGCCGTT 2

Template-switch alignment:
REF TTATAATCCTGCTCTCTGCGCCCCACCTTCCCACCCACACACAGGTCT|TTGCCGTTCTCATCTACTCCCAAGGTGGCTTACAA|TCAATCAACATGGTTTGGTGAACAAACCATATATTACAAAGTGCTTC
ALT TTATAATCCTGCTCTCTGCGCCCCACCTTCCCACCCACACACAGGTCT|TTGCCGTTCTCATCTACTCCCAAGGTGGCTTACAA|TCAATCAACATGGTTTGGTGAACAAACCATATATTACAAAGTGCTTC

Forward alignment:
REF TTATAATCCTGCTCTCTGCGCCCCACCTTCCCACCCACACACAGGTCTTTGccgttCtCaTctactcccaAgGtGgcttaCAATCAATCAACATGGTTTGGTGAACAAACCATATATTACAAAGTGCTTC
ALT TTATAATCCTGCTCTCTGCGCCCCACCTTCCCACCCACACACAGGTCTTTGTAAGCCACCTTGGGAGTAGATGAGAACGGCAATCAATCAACATGGTTTGGTGAACAAACCATATATTACAAAGTGCTTC

HaplotypeSV chr7:117716979-117717015

NA

Thousand genomes (AF, EUR_AF) chr7:117716979-117717015

NA

PacBio chr7:117716969

117716971 117716981 117716991 117717001 117717011 117717021 117717031
CACACAGGTCTTTGCCGTTCTCATCTACTCCCAAG*GTG*G*CTTACAATCAATCAACATGGTTTGGTGAACAAACCATA
..............KTAAG....C..TGGGAGT.. A.. . ACGG..................................
..............*TAAG.*..C..TGGGAGT..*A..A.AACGG..................................
,,,,,,,,,,,,,,*taag,*,,c,,tgggagt,,*a,,a,aacgg,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
..............*TAAG.*..C..TGGGAGT..*A..A.AACGG..................................
,,,,,,,,,,,,,,*taag,*,,c,,tgggagt,,*a,,a,aacgg,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
..............*TAAG.*..C..TGGGAGT..*A..A.AACGG..................................
,,,,,,,,,,,,,,*taag,*,,c,,tgggagt,,*a,,a,aacgg,,,,,,,,,,,,,,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,
..............*TAAG.*..C..TGGGAGT..*A..A.AACGG..................................
,,,,,,,,,,,,,,*taag,*,,c,,tgggagt,,*a,,a,aacgg,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
..............*TAAG.*..C..TGGGAGT..*A..A.AACGG..................................
,,,,,,,,,,,,,,*taag,*,,c,,tgggagt,,*a,,a,aacgg,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
..............*TAAG.*..C..TGGGAGT..A.A.*A*ACGG..................................
..............*TAAG.*..C..TGGGAGT..*A..A.AACGG..................................
,,,,,,,,,,,,,,*taag,*,,c,,tgggagt,,*a,,a,aacgg,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,



,,,,,,,,,,,,,,*taag,*,,c,,tgggagt,,*a,,a,aacgg,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,,,,,,,,,,,,*taag,*,,c,,tgggagt,,*a,,a,aacgg,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
..............*TAAG.*..C..TGGGAGT..*A..A.AACGG..................................
..............*TAAG.*..C..TGGGAGT..*A..A.AACGG..................................

---

Platinum & Chromium chr8:31526297-31526340

Switch process:
F1: L ATATTTAAACATATAAATATTTAAACACATAAATGTCCACTGCT 1
F3: 4 GACTGCAAATGGAGTAGAGCTGATTGTAACATTATATGCAAATGAG R
RF: ATATTTAAACATATAAATATTTAAACACATAAATGTCCACTGCTAATTGCCTGGCAATTTGACTGCAAATGGAGTAGAGCTGATTGTAACATTATATGCAAATGAG
RR: TATAAATTTGTATATTTATAAATTTGTGTATTTACAGGTGACGATTAACGGACCGTTAAACTGACGTTTACCTCATCTCGACTAACATTGTAATATACGTTTACTC
F2: 3 TTTACAGGTGACGATTAACGGACCGTTAA 2

Template-switch alignment:
REF ATATTTAAACATATAAATATTTAAACACATAAATGTCCACTGCT|AATTGCCAGGCAATTAGCAGTGGACATTT|GACTGCAAATGGAGTAGAGCTGATTGTAACATTATATGCAAATGAG
ALT ATATTTAAACATATAAATATTTAAACACATAAATGTCCACTGCT|AATTGCCAGGCAATTAGCAGTGGACATTT|GACTGCAAATGGAGTAGAGCTGATTGTAACATTATATGCAAATGAG

Forward alignment:
REF ATATTTAAACATATAAATATTTAAACACATAAATGTCCACTGCTAATTGCCaGGCAattagcagtggacATTTGACTGCAAATGGAGTAGAGCTGATTGTAACATTATATGCAAATGAG
ALT ATATTTAAACATATAAATATTTAAACACATAAATGTCCACTGCTAATTGCCTGGCA-------------ATTTGACTGCAAATGGAGTAGAGCTGATTGTAACATTATATGCAAATGAG

HaplotypeSV chr8:31526297-31526340

NA

Thousand genomes (AF, EUR_AF) chr8:31526297-31526340

chr8 31526319 A T 0.0061901 0.0209 0|1
chr8 31526323 AATTAGCAGTGGAC A 0.00599042 0.0209 0|1

PacBio chr8:31526287

31526291 31526301 31526311 31526321 31526331 31526341 31526351
TTT*AAACACATAAATGTCCACTGCTAATTGCCAGGCAATTAGCAGTGGACATTTGACTGCAAATGGAGTAGAGCTGATT
... .............................W..............................................
,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,a,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,t,,,,*************,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
...A.............................T....*************.............................
,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,t,,,,*************,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
...*............................................................................
...*............................................................................
,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,t,,,,*************,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,a*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,t,,,,*************,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,
,,,*,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,t,,,,*************,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,

---

Platinum & Chromium chr10:3134417-3134449

Switch process:
F1: L TATAAGGACCTAGAAATAAAAACATGAATTCTGCAAAATAGAAATTGTC 1
F3: 4 AACTGGTATTTCATATAACTCTAACCACCAACAGGGTGGGGCACCCTC R
RF: TATAAGGACCTAGAAATAAAAACATGAATTCTGCAAAATAGAAATTGTCATACAGTAACACTTTGCTGTTAAATAGAAATAACTGGTATTTCATATAACTCTAACCACCAACAGGGTGGGGCACCCTC
RR: ATATTCCTGGATCTTTATTTTTGTACTTAAGACGTTTTATCTTTAACAGTATGTCATTGTGAAACGACAATTTATCTTTATTGACCATAAAGTATATTGAGATTGGTGGTTGTCCCACCCCGTGGGAG
F2: 3 TATGTCATTGTGAAACGACAATTTATCTTTA 2

Template-switch alignment:
REF TATAAGGACCTAGAAATAAAAACATGAATTCTGCAAAATAGAAATTGTC|ATTTCTATTTAACAGCAAAGTGTTACTGTAT|AACTGGTATTTCATATAACTCTAACCACCAACAGGGTGGGGCACCCTC
ALT TATAAGGACCTAGAAATAAAAACATGAATTCTGCAAAATAGAAATTGTC|ATTTCTATTTAACAGCAAAGTGTTACTGTAT|AACTGGTATTTCATATAACTCTAACCACCAACAGGGTGGGGCACCCTC

Forward alignment:
REF TATAAGGACCTAGAAATAAAAACATGAATTCTGCAAAATAGAAATTGTCATttctatttaACAGcAAagtgTTaCTGT---------ATAACTGGTATTTCATATAACTCTAACCACCAACAGGGTGGGGCACCCTC
ALT TATAAGGACCTAGAAATAAAAACATGAATTCTGCAAAATAGAAATTGTCAT---------ACAGTAACACTTTGCTGTTAAATAGAAATAACTGGTATTTCATATAACTCTAACCACCAACAGGGTGGGGCACCCTC

HaplotypeSV chr10:3134417-3134449

chr10 3134418 AT A 1|0
chr10 3134422 CT C 1|0
chr10 3134434 A T 1|0
chr10 3134441 T TA 1|0

Thousand genomes (AF, EUR_AF) chr10:3134417-3134449

chr10 3134419 TTTCTATTTA T 0.086262 0.1193 1|0
chr10 3134433 C T 0.0966454 0.1193 1|0
chr10 3134435 A AC 0.106829 0.1064 0|0



chr10 3134437 G C 0.106829 0.1064 0|0
chr10 3134438 TG T 0.106829 0.1064 0|0

PacBio chr10:3134407

3134411 3134421 3134431 3134441 3134451 3134461 3134471
TAGAAATTGTCATTTCTATTTAACAGCAAAG*TGTT*ACT*G*TATAACTGGTATTTCATATAACTCTAACCACCAACAG
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---

Platinum & Chromium chr10:107861321-107861359

Switch process:
F1: L CATCAGAGTGTAATGAATAATATTGATAATATCATATAAGATGTATT 1
F3: 4 TTCAATGGACACCCATGAGAATGACGAAGCTCAGAGAAGTCAAAG R
RF: CATCAGAGTGTAATGAATAATATTGATAATATCATATAAGATGTATTGATAAATAAAATAGTGTAGATAGGGGTCTATCTTATCTTCAATGGACACCCATGAGAATGACGAAGCTCAGAGAAGTCAAAG
RR: GTAGTCTCACATTACTTATTATAACTATTATAGTATATTCTACATAACTATTTATTTTATCACATCTATCCCCAGATAGAATAGAAGTTACCTGTGGGTACTCTTACTGCTTCGAGTCTCTTCAGTTTC
F2: 3 CTATTTATTTTATCACATCTATCCCCAGATAGAATAG 2

Template-switch alignment:
REF CATCAGAGTGTAATGAATAATATTGATAATATCATATAAGATGTATT|GATAAGATAGACCCCTATCTACACTATTTTATTTATC|TTCAATGGACACCCATGAGAATGACGAAGCTCAGAGAAGTCAAAG
ALT CATCAGAGTGTAATGAATAATATTGATAATATCATATAAGATGTATT|GATAAGATAGACCCCTATCTACACTATTTTATTTATC|TTCAATGGACACCCATGAGAATGACGAAGCTCAGAGAAGTCAAAG

Forward alignment:
REF CATCAGAGTGTAATGAATAATATTGATAATATCATATAAGATGTATTGATA-------------AGATAGacccCTATCtacactattttatTTATCTTCAATGGACACCCATGAGAATGACGAAGCTCAGAGAAGTCAAAG
ALT CATCAGAGTGTAATGAATAATATTGATAATATCATATAAGATGTATTGATAAATAAAATAGTGTAGATAGGGGTCTATC-------------TTATCTTCAATGGACACCCATGAGAATGACGAAGCTCAGAGAAGTCAAAG

HaplotypeSV chr10:107861321-107861359

NA

Thousand genomes (AF, EUR_AF) chr10:107861321-107861359

chr10 107861326 AG A 0.208067 0.3489 1|0
chr10 107861340 C G 0.178115 0.3042 1|0
chr10 107861343 C G 0.178115 0.3042 1|0

PacBio chr10:107861311

107861311 107861321 107861331 107861341 107861351 107861361 107861371
TAAGATGTATTGATAAGATAGACCCCTATCTACACTATTTTAT*TTATCTTCAAT*GGACACCCATGAGAATGACGAAGC
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Platinum & Chromium chr12:133076335-133076366

Switch process:
F1: L CATAGGACTCCTAATAGAAAAGTGATTCATAGCAAAATAATG 1
F3: 4 AGAAGATAGACACTAGTCAATGATCAGTTTCATATTATCATAAAAAGTAA R
RF: CATAGGACTCCTAATAGAAAAGTGATTCATAGCAAAATAATGTTTCATAGCCTTTGCTATGAAAGAAGATAGACACTAGTCAATGATCAGTTTCATATTATCATAAAAAGTAA
RR: GTATCCTGAGGATTATCTTTTCACTAAGTATCGTTTTATTACAAAGTATCGGAAACGATACTTTCTTCTATCTGTGATCAGTTACTAGTCAAAGTATAATAGTATTTTTCATT
F2: 3 CACTTTATTACAAAGTATCGGAAACGATACTTT 2



Template-switch alignment:
ALT CATAGGACTCCTAATAGAAAAGTGATTCATAGCAAAATAATG|TTTCATAGCAAAGGCTATGAAACATTATTTcaC|AGAAGATAGACACTAGTCAATGATCAGTTTCATATTATCATAAAAAGTAA
REF CATAGGACTCCTAATAGAAAAGTGATTCATAGCAAAATAATG|TTTCATAGCAAAGGCTATGAAACATTATTTTGC|AGAAGATAGACACTAGTCAATGATCAGTTTCATATTATCATAAAAAGTAA

Forward alignment:
ALT CATAGGACTCCTAATAGAAAAGTGATTCATAGCAAAATAATGTTTCATAGCaaagGCTATGAAacattatttcacAGAAGATAGACACTAGTCAATGATCAGTTTCATATTATCATAAAAAGTAA
REF CATAGGACTCCTAATAGAAAAGTGATTCATAGCAAAATAATGTTTCATAGCCTTTGCTATGAA------------AGAAGATAGACACTAGTCAATGATCAGTTTCATATTATCATAAAAAGTAA

HaplotypeSV chr12:133076335-133076366

chr12 133076355 T A 1|1

Thousand genomes (AF, EUR_AF) chr12:133076335-133076366

NA

PacBio chr12:133076325

133076331 133076341 133076351 133076361 133076371 133076381
GATTCATAGCAAAATAAT*GTTTCATAGCCTTTGCTATGAA************AGAAGATAGACACTAGTCAATGATCAG
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Platinum & Chromium chr17:61667231-61667263

Switch process:
F1: L TAAAGATATTATCATTAAATTCTATTACCACCACCAAGTACTGCTTCTCA 1
F3: 4 AGAATGTGACTGAGTGGCTTTTTTTTTGAGAGAGTCTTGCTCTGTTGC R
RF: TAAAGATATTATCATTAAATTCTATTACCACCACCAAGTACTGCTTCTCATTATAAATTCTATGGTTACATGCAATCACAAAGAATGTGACTGAGTGGCTTTTTTTTTGAGAGAGTCTTGCTCTGTTGC
RR: ATTTCTATAATAGTAATTTAAGATAATGGTGGTGGTTCATGACGAAGAGTAATATTTAAGATACCAATGTACGTTAGTGTTTCTTACACTGACTCACCGAAAAAAAAACTCTCTCAGAACGAGACAACG
F2: 3 AATATTTAAGATACCAATGTACGTTAGTGTT 2

Template-switch alignment:
REF TAAAGATATTATCATTAAATTCTATTACCACCACCAAGTACTGCTTCTCA|TTGTGATTGCATGTAACCATAGAATTTATAA|AGAATGTGACTGAGTGGCTTTTTTTTTGAGAGAGTCTTGCTCTGTTGC
ALT TAAAGATATTATCATTAAATTCTATTACCACCACCAAGTACTGCTTCTCA|TTGTGATTGCATGTAACCATAGAATTTATAA|AGAATGTGACTGAGTGGCTTTTTTTTTGAGAGAGTCTTGCTCTGTTGC

Forward alignment:
REF TAAAGATATTATCATTAAATTCTATTACCACCACCAAGTACTGCTTCTCAT---------TgTGaTTgCATGtAAccatagaatTtAtAAAGAATGTGACTGAGTGGCTTTTTTTTTGAGAGAGTCTTGCTCTGTTGC
ALT TAAAGATATTATCATTAAATTCTATTACCACCACCAAGTACTGCTTCTCATTATAAATTCTATGGTTACATGCAA---------TCACAAAGAATGTGACTGAGTGGCTTTTTTTTTGAGAGAGTCTTGCTCTGTTGC

HaplotypeSV chr17:61667231-61667263

chr17 61667234 G A 1|1
chr17 61667236 G A 1|1
chr17 61667260 T C 1|1

Thousand genomes (AF, EUR_AF) chr17:61667231-61667263

chr17 61667234 G A 0.564297 0.4761 1|1
chr17 61667241 C T 0.563099 0.4751 1|1
chr17 61667254 A C 0.563099 0.4751 1|1
chr17 61667256 T A 0.563099 0.4751 1|1
chr17 61667258 T C 0.563299 0.4751 1|1
chr17 61667260 T C 0.563299 0.4751 1|1

PacBio chr17:61667221

61667221 61667231 61667241 61667251 61667261 61667271 61667281
ACTGCTTCTCATTGT*GATTGCAT*GTAACCATAGAATTTATAAAGAATGTGACTGAGTGGCTTTTTTTTTGAGAGAGTC
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