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Technologia sekwencjonowania pozwala masowo odczytywac sekwencje nukleotydéw w krotkich
fragmentach DNA. W wiekszos$ci eksperymentow wykorzystujacych sekwencjonowanie pierwszy
etap analizy polega na zrekonstruowaniu obszarow pochodzenia odczytow w genomie. W tym celu
odczyty mapuje sie na genom referencyjny, ztozony z najbardziej typowych dla danego gatunku
wariantow sekwencji. Genomy referencyjne sq obecnie dostepne dla tysiecy gatunkéw, a gtowny
ciezar badan przenosi sie w kierunku analizy réznorodno$ci genomowej w obrebie poszczegdlnych
gatunkow. Jest to szczegolnie widoczne w przypadku genomiki czlowieka, gdzie rozwoj jest
napedzany perspektywa zastosowan w medycynie spersonalizowanej. Jednakze, pomimo ogromnej
i wciaz rosnacej ilosci dostepnych danych, obecnie stosowane procedury analizy ograniczaja sie do
wykorzystania genomow referencyjnych, co niepotrzebnie zaburza wyniki badan.

Temu wlasnie problemowi poSwiecony jest niniejszy projekt. Wprowadzimy w nim pojecie multi-
genomu referencyjnego, ktory pozwoli modelowac réznorodne warianty poszczego6lnych obszarow
genomu. Opracujemy narzedzia, ktére wiacza multi-genomy w obecnie stosowane procedury
analizy danych z sekwencjonowania. Skoncentrujemy sie na etapie mapowania odczytéw, co
pozwoli zachowa¢ do dalszych etapéw odczyty nie pasujace do genomu referencyjnego. Zalety
naszego podejscia zostang zilustrowane analizg danych z sekwencjonowania w badaniach
powstawania peknie¢ i mechanizmow naprawy DNA.

Podsumowujac, w wyniku naszego projektu powstanie kompletny zestaw narzedzi do
przetwarzania danych z sekwencjonowania DNA, ktory (1) wykorzysta dostepne informacje o
réznorodno$ci genomowej, (2) bedzie gotowy do zastosowania przez nie-informatykéw w ramach
roznorodnych procedur analizy danych oraz (3) w praktyce wykaze swe przewagi nad tradycyjnymi
metodami. Nasze podejscie bedzie uzyteczne dla szerokiej gamy badan naukowych korzystajacych
z technologii sekwencjonowania DNA, w tym dla genomiki nowotworéw i medycyny
spersonalizowanej.



