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•  The	  Database	  of	  Genomic	  Variants	  (DGV)	  has	  been	  working	  in	  partnership	  
with	  the	  new	  database	  archives	  (DGVa	  and	  dbVar).	  	  

•  In	  2008,	  a	  collaboraKon	  between	  TCAG	  and	  EMBL-‐EBI,	  was	  established	  to	  
collect,	  organize	  and	  curate	  genome-‐wide	  informaKon	  on	  copy	  number	  
variaKon.	  	  The	  goal	  was	  to	  expand	  the	  data	  curaKon	  capabiliKes	  to	  
accommodate	  higher	  resoluKon	  array	  and	  sequencing	  data.	  
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Public	  data	  archives	  for	  genomic	  	  
structural	  variaKon	  



Data	  Management:	  NCBI	  JIRA	  Portal	  



Study	  Tracking:	  NCBI	  JIRA	  Portal	  



AutomaKon,	  StandardizaKon	  and	  IntegraKon	  	  

-‐Developed	  tools	  and	  pipelines	  to	  import,	  format	  and	  load	  studies	  into	  DGV	  
	  
	  
	  
-‐Shared	  data	  structure,	  vocabulary	  and	  terminology	  between	  all	  three	  sites	  
	  
	  
	  
-‐InteracKve	  links	  between	  each	  database	  (DGV,	  DGVa	  and	  dbVAR)	  
	  



Data	  Flow	  Diagram	  



Standardized	  Submission	  Template	  



Standardized	  Terminology	  



DGV	  Data	  Model	  



Data	  Access;	  download	  and	  archive	  



InteracKve	  Access	  to	  Data:	  Query	  Tool	  



Data	  Extract:	  Query	  Tool	  

Users	  can	  save,	  copy	  or	  	  
print	  the	  output	  
using	  these	  opKons.	  



Genome	  Browser	  Track	  OpKons	  



Future	  DirecKons	  and	  Challenges	  

-‐How	  to	  improve	  submission	  process	  to	  increase	  number	  of	  entries	  
	  -‐work/interact	  with	  journals	  to	  push	  for	  mandatory	  submission	  

	  
-‐Should	  we	  expand	  and	  include	  cases/paKent	  data	  in	  DGV	  

	  -‐privacy/confidenKality	  issues	  
	  
-‐How	  to	  handle/display	  a	  large	  number	  of	  future	  personal	  genomes	  data.	  

	  -‐what	  data	  do	  we	  want	  to	  include,	  which	  are	  be3er	  suited	  for	  dbSNP(?)	  
	  -‐need	  to	  opKmize	  data	  acquisiKon	  and	  processing	  pipelines	  

	  
-‐GeneraKng	  a	  DGV	  curated	  Gold	  Standard	  Set	  	  

	  -‐based	  on	  feedback	  from	  community,	  each	  individual	  may	  have	  different	  
	  requirements;	  is	  there	  a	  one	  size	  fits	  all	  soluKon?	  

	  
	  


