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Геномика

• Area of genetics that concerns the sequencing and analysis of an organism’s genetic information 
• DNA sequencing + bioinformatics => sequence, assemble and analyze the function and structure 

of genomes (the complete set of DNA within a single cell of an organism)

Bacterial genome Human genome



chromosomel

eukaryotic

viral

prokaryotic

2000 – draft human genome 
sequence
2003 – completed (kind of)

3300 books of 1000 pages with 1000 bp per 
page

Ensembl genomes:
- 69 высшие животные + 

модельные организмы
- 55 насекомых
- 39 растений
- 563 грибов
- Более 200 протистов
- Более 20 000 бактерий

+ регулярные пополнения

Секвенирование и сборка геномов De novo



Секвенаторы
• Sanger

• Illumina Genome Analyzer (HiSeq/MiSeq/NextSeq)

• Pacific Biosciences (PACBIO RSII)

• Oxford Nanopore

First developed in 1986



Исходный сигнал (Illumina)



Исходный сигнал (Pacific bioisciences)



Исходный сигнал (Oxford Nanopore)



Геном

Физические методы (Сонификация)

Genomic Fragments
(200 b or 400 b or 1kb) 



Сжатие и хранение данных

          ~ 108 записей  

           или

  ~ 10-30 Гбайт



• Диагностика заболеваний (в т.ч. пренатальная)

• Подбор индивидуального лечения

• Оценка риска развития заболеваний в будущем

• Оценка предрасположенностей

• Оценка риска развития заболеваний у детей

Зачем секвенировать геномы людей?



• Подбор лечения для конкретного варианта  
бактерии или вируса

• Более «осмысленная» селекция и 
биотехнология  сельско-хозяйственных 
организмов

Зачем секвенировать другие геномы?



Стоимость секвенирования генома человека





@SRR566546.970 HWUSI-EAS1673_11067_FC7070M:4:1:2299:1109 length=50  
TTGCCTGCCTATCATTTTAGTGCCTGTGAGGTGGAGATGTGAGGATCAGT

+SRR566546.970 HWUSI-EAS1673_11067_FC7070M:4:1:2299:1109 length=50

hhhhhhhhhhghhghhhhhfhhhhhfffffe`ee[`X]b[d[ed`[Y[^Y

@SRR566546.971 HWUSI-EAS1673_11067_FC7070M:4:1:2374:1108 length=50  
GATTTGTATGAAAGTATACAACTAAAACTGCAGGTGGATCAGAGTAAGTC

+SRR566546.971 HWUSI-EAS1673_11067_FC7070M:4:1:2374:1108 length=50

hhhhgfhhcghghggfcffdhfehhhhcehdchhdhahehffffde`bVd

@…..

@…...

left-to-right increasing order of quality (ASCII):
!"#$%&'()*+,-./0123456789:;<=>?@ABCDEFGHIJKLMNOPQRSTUVWXYZ[\]^_`abcdefghijklmnopqrstuvwxyz{|}~

Формат FASTQ



;LCBO - Prolactin precursor - Bovine
; a sample sequence in FASTA format
MDSKGSSQKGSRLLLLLVVSNLLLCQGVVSTPVCPNGPGNCQVSLRDLFDRAVMVSHYIHDLSS
EMFNEFDKRYAQGKGFITMALNSCHTSSLPTPEDKEQAQQTHHEVLMSLILGLLRSWNDPLYHL
VTEVRGMKGAPDAILSRAIEIEEENKRLLEGMEMIFGQVIPGAKETEPYPVWSGLPSLQTKDED
ARYSAFYNLLHCLRRDSSKIDTYLKLLNCRIIYNNNC*

>MCHU - Calmodulin - Human, rabbit, bovine, rat, and chicken
ADQLTEEQIAEFKEAFSLFDKDGDGTITTKELGTVMRSLGQNPTEAELQDMINEVDADGNGTID
FPEFLTMMARKMKDTDSEEEIREAFRVFDKDGNGYISAAELRHVMTNLGEKLTDEEVDEMIREA
DIDGDGQVNYEEFVQMMTAK*

>gi|5524211|gb|AAD44166.1| cytochrome b [Elephas maximus maximus]
LCLYTHIGRNIYYGSYLYSETWNTGIMLLLITMATAFMGYVLPWGQMSFWGATVITNLFSAIPYIGTNLV
EWIWGGFSVDKATLNRFFAFHFILPFTMVALAGVHLTFLHETGSNNPLGLTSDSDKIPFHPYYTIKDFLG
LLILILLLLLLALLSPDMLGDPDNHMPADPLNTPLHIKPEWYFLFAYAILRSVPNKLGGVLALFLSIVIL
GLMPFLHTSKHRSMMLRPLSQALFWTLTMDLLTLTWIGSQPVEYPYTIIGQMASILYFSIILAFLPIAGX
IENY

Формат FASTA



Genome assembly

• Read - continuous sequence produced by sequencer

• Coverage - the number of short reads that overlap each other within a specific genomic 
region (how many times the particular base or region is read)

• Contig - set of overlapping segments (reads) of DNA sequences forming continuous 
consensus sequence

• Scaffold - set of linked non-contiguous series of genomic sequences, consisting of contigs 
separated by gaps of roughly known length





Сборка генома De novo

AAGCTGCGACGCCGCTGCATCGGACTGACTGCATCGACTACGACTAGCGAGCT

CTGCATCGACTAC  

CGACTACGACTAG  

ACGCCGCTGCA  

CGGACTGACTG  

TGCATCGACTA  

GCATCGGACTG

ACTAGCGAGCT  

GCGACGCCG  

ACGACTAGCGAGCT

TGACTGCATCGA  

AAGCTGCGA  

GCCGCTGCATC



Сборка генома De novo

AAGCTGCGACGCCGCTGCATCGGACTGACTGCATCGACTACGACTAGCGAGCT

CTGCATCGACTAC
ACGCCGCTGCA CGGACTGACTG CGACTACGACTAG  GCGACGCCG

GCATCGGACTG TGCATCGACTA ACTAGCGAGCT
AAGCTGCGA GCCGCTGCATC TGACTGCATCGA ACGACTAGCGAGCT



Трудности сборки De novo

Chaisson et al., 2015



Ресеквенирование

AAGCTGCGACGCCGCTGCATCGGACTGACTGCATCGACTACGACTAGCGAGCT

ACTAGCGAGCT

ACGCCGGCA

AAGCTGCGA GCCGGCATC TGACTGCATCGG

GCGACGCCG GCATCGGACTG TGCATCGGCTA

CTGCATCGGCTAC
CGGACTGACTG CGGCTACGACTAG

ACGACTAGCGAGCT



Ресеквенирование

AAGCTGCGACGCCGCTGCATCGGACTGACTGCATCGACTACGACTAGCGAGCT

CTGCATCGGCTAC
ACGCCG--GCA CGGACTGACTG CGGCTACGACTAG  GCGACGCCG

GCATCGGACTG TGCATCGGCTA ACTAGCGAGCT

AAGCTGCGA GCCG--GCATC TGACTGCATCGG ACGACTAGCGAGCT



Поиск отличий (мутаций)



Формат VCF



Оценка покрытия

70% с покрытием 5х



Поиск отличий (мутаций)







Формат VCF



GWAS (Genome-wide association study)









Manhattan plot



Можно почитать дома

● A field guide to whole-genome sequencing, assembly and 
annotation

https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pmc/articles/PMC4231593/

● Genome-wide association study

https://en.wikipedia.org/wiki/Genome-wide_association_study

https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pmc/articles/PMC4231593/
https://en.wikipedia.org/wiki/Genome-wide_association_study


Спасибо за внимание!
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