
Γονιδιωματική	
Εισαγωγή	[2]	

	
	

Τμήμα	Γεωπονίας,	Ιχθυολογίας		
και	Υδάτινου	Περιβάλλοντος	

	
	

Μεζίτη	Αλεξάνδρα	



Τεχνικές	αλληλουχισης	νέας	γενιάς	

High-throughput		
1990-2003:	Ανθρώπινο	γονιδίωμα	à	~	3	δισ.	$	
	
2016:	250	Gb	δεδομένων	την	εβδομάδα,	25	x	109	bp/ημέρα	à	1	ανθρώπινο	γονιδίωμα	
με	κάλυψη	8Χ.	
	
****	Πολύ	γρήγορη	εξέλιξη	της	τεχνολογίας	που	επιτρέπει	μεγαλύτερη	ταχύτητα,	
καλή	ποιότητα	και	χαμηλότερες	τιμές	*****	
		
	
	
Επόμενοι	στόχοι	
à Αύξηση	του	read	length	(μήκος	ανάγνωσης	αλληλουχιών)	
à Περαιτέρω	μείωση	της	τιμής	
à Εξέλιξη	των	λογισμικών	(soSware)	και	των	υπολογιστών	για	γρηγορότερη	και	πιο	

έγκυρη	συναρμολόγηση	(assembly)	των	αλληλουχιών	σε	γονιδιώματα	
	
	



Ορισμοί	της	high-throughput	αλληλούχισης		

Fragment:	Μικρό	κομμάτι	γενωμικού	DNA,	μερικές		
εκατοντάδες	βάσεις.	
Single-end	read:	Αλληλουχία	που	ξεκινάει	απο	το	ένα		
άκρο	του	fragment	(Εικ.1).	
Paired-end	read:	Αλληλουχία	που	ξεκινάει	και	από	τα		
δύο	άκρα	του	fragment	(Εικ.1).	Πολλές	βάσεις	στην	
ένωση	των	δύο	αναγνώσεων	δεν	αναγνωρίζονται	σωστά		
και	είναι	απροσδιόριστες.	

Εικόνα	1	Introducton	to	Genomics,	Lesk	A.M.	

Read	length:	O	αριθμός	των	βάσεων	που	αναφέρονται	από	ένα	fragment.	
	
Assembly:	Η	συναρμολόγηση	fragments	χρησιμοποιώντας	περιοχές	που	υπερκαλύπτονται.	
Conag:	Το	κομμάτι	που	προκύπτει	από	τη	μερική	συναρμολόγηση	των	fragments.	
	
Μεταβλητότητα	(Variability):	H	μεταβλητότητα	των	Single	nucleoade	polymorphisms	(SNPs)	
ανάμεσα	σε	άτομα	του	ίδιου	πληθυσμού.	
	
RNAseq:	Αλληλούχιση	του	συνόλου	των	RNAs	στο	κύτταρο,	το	μεταγράφωμα	
(transcriptome).		



Αλληλούχιση	γονιδιωμάτων	

De	novo	αλληλούχιση	
•  Ο	πιο	φιλόδοξος	τρόπος	αλληλούχισης	
	
•  ‘Σπάσιμο’	του	DNA	σε	κομμάτια	~200	βάσεων	
	
•  Αλληλούχιση	σε	single-end	reads	ή	paired-end	reads-	περιορισμένος	ή	μηδενικός	

άγνωστος	αριθμός	βάσεων	σε	διάβασμα	με	paired-end	reads.	

•  Συναρμολόγηση	γονιδιώματος	(assembly)	σε	contgs	από	επικαλυπτόμενα	κομμάτια.	
à Απαιτείται	ικανός	αριθμός	κομματιών	(fragments)	για	την	κάλυψη	όλου	του	

γονιδιώματος	σε	αρκετα	αντίγραφα.	
à ανίχνευση	λαθών	
à Ένα	καινουριο	γονιδίωμα	απαιτεί	κάλυψη	30-50Χ.	

***	Κάλυψη	(coverage):	ο	λόγος	του	συνολικού	μήκους	των	αλληλουχιών	προς	το	μήκος	
του	γονιδιώματος	(π.χ.	Single	end	reads	6*103	bp	για	γονιδίωμα	6*104	bp	!	coverage	10X).	

•  Αλληλούχιση	ευκαρυωτικών	γονιδιωμάτων	σε	κομμάτια.	



Αλληλούχιση	γονιδιωμάτων	

Resequencing-	Επαναλληλούχιση	
	
•  Ύπαρξη	γονιδιώματος	του	συγκεκριμένου	είδους.	
•  Απλή	αντιστοίχιση	αλληλουχιών	στο	ήδη	γνωστό	γονιδίωμα.	
•  Δυσκολία	με	τις	επαναλαμβανόμενες	αλληλουχίες.	
•  Το	λάθος	πρέπει	να	είναι	χαμηλότερο	από	τη	φυσική	ποικιλότητα	(παράδειγμα;)	
•  Σημασία	σε	καρκινικά	κύτταρα	για	ανίχνευση	αλλαγών.	

	
Exome	sequencing-	Αλληλούχιση	εξωνίων	

•  Αλληλούχιση	μόνο	των	εξωνίων	ή	των	γονιδίων	που	μας	ενδιαφέρουν.	
•  Τα	εξώνια	στο	ανθρώπινο	γονιδίωμα	αποτελούν	~	1%	του	γονιδιώματος.	

	



Βάσεις	δεδομένων	

Στοχος:	Αποθήκευση	δεδομένων	και	παρουσίασή	τους	με	χρήσιμο	τρόπο.	
								***Γονιδιωματική=	Δεδομένα	+	Πληροφορική	+	Στατιστική***	
	

!!!Σημασία	βιοπληροφορικής:	Παραγωγή	δεδομένων,	συλλογή,	
αρχειοθέτηση,	επεξεργασία,	διανομή,	επανάκτηση	και	ανάλυση.!!!	

	
Πηγές	Βιολογικών	δεδομένων	
1.  Αλληλούχιση	γονιδιωμάτων	
2.  Πρότυπα	έκφρασης	πρωτεϊνών		
3.  Μεταβολικά	μονοπάτια	
4.  Πρότυπα	αλληλεπίδρασης	πρωτεϊνών	και	λειτουργικά	δίκτυα	
5.  Επιστημονική	βιβλιογραφία	

***	Πλέον	η	κατάθεση	των	πρωτότυπων	δεδομένων	σε	βάσεις	είναι	
αναγκαστική	για	τη	δημοσίευση	***		
***	Η	κατάθεση	των	δεδομένων	γίνεται	με	συγκεκριμένη	μορφοποίηση	και	
με	την	χρήση	συγκεκριμένων	λογισμικών	***	
	
	
	



Βάσεις	δεδομένων	
Βασεις	evo-devo	
Συνδυαστική	μελέτη	των	γενετικών	κ	αναπτυξιακών	παραγόντων	της	φυσικής	
ποικιλότητας	σε	πληθυσμούς	και	τις	εξελικτικές	πιέσεις	που	τη	δημιουργησαν.	
à Οι	καλύτερες	βάσεις	είναι	αυτές	που	έχουν	τις	καλύτερες	παραπομπές	σε	άλλες	βάσεις	

δεδομένων	με	συμπληρωματικά	δεδομένα.	



Βάσεις	δεδομένων	
Μηχανές	αναζήτησης	γονιδιωμάτων	
•  Οργάνωση	και	σχολιασμός	(annotaton)	γονιδιωμάτων.	



Επιλογή	είδους	



Καρυότυπος	



Γενικές	πληροφορίες	



Επιλογή	χρωμοσώματος	



à Βρείτε	γονιδια	σχετικά	με	κάποιο	ψάρι	που	σας	ενδιαφέρει.	
à Έχετε	μία	αλληλουχία	από	γονίδιο	του	κυπρίνου	(Cyprinus	carpio)	
1.  Βρείτε	ποια	είναι	η	πιθανη	λειτουργία	της.	
2.  Μπορείτε	να	βρείτε	αν	υπάρχει	δημοσίευση;	
3.  Υπάρχει	το	γονιδίωμα;	Τι	στοιχεία	μπορείτε	να	βρείτε	(μέγεθος,	γονίδια	κτλ.)	
	
Genbank	
Uniprot	
Ensembl	

Άσκηση	1:	Βάσεις	δεδομένων	


