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Postgp, ktory notuje si¢ w ostatnich latach w bioinformatyce jest ogromny. W szczego6lno$ci coraz
dostepniejsze (m.in. z uwagi na ceng) jest wykonywanie sekwencjonowania genoméw. Technika ta powoli
zaczyna by¢ dostgpna nawet do celow diagnostycznych, co skutkuje tym, ze opowie$ci o medycynie
spersonalizowanej zaczynaja nabiera¢ realnych ksztaltow.

Z sekwencjonowaniem wiaza si¢ jednak pewne bardzo istotne problemy, z ktérych jednym z
kluczowych jest rozmiar pozyskiwanych danych. Przykladowo w typowym przypadku sekwencjonowania
genomu jednego czlowieka powstaje okoto 300 GB surowych danych. Jesli wezmiemy pod uwage takze
wyniki kolejnych etapow analizy, to z tatwoscia rozmiar ten wzrasta do ponad 1 TB. O ile w przypadku
jednej osoby mozna si¢ tym za bardzo nie przejmowaé, to nalezy mie¢ na uwadze, ze w medycynie
spersonalizowanej taka czynno$¢ bedzie wykonywana rutynowo dla wielu pacjentdéw. To za$§ rodzi
olbrzymie wyzwania przed laboratoriami, ktore bgda zmuszone do przechowywania gigantycznych ilosci
danych. W celu wyobrazenia sobie skali problemu warto wspomnie¢ o jednym z ostatnich oszacowan,
wedhug ktorego w 2025 roku dane z sekwencjonowania beda pozyskiwane w tempie okolo 1 zettabajta (10°")
na rok, z czego okolo 240 eksabajtow (10') bedzie musiato byé przechowywane dlugoterminowo. Sa to
wartoéci olbrzymie, a warto wspomnie¢, ze obecnie realny koszt rocznego przechowywania oraz
15-krotnego przesytu danych rozmiaru 1 TB to w przyblizeniu 1 tysiac dolaréw amerykanskich.

Tradycyjnym $rodkiem pozwalajacym na zmniejszenie skali tego problemu jest stosowanie
kompresji danych. Dzigki redukcji ilosci zajmowanej pamigci dane skompresowane moga by¢ szybciej (i
taniej) przesylane oraz przechowywane, co ma duze znaczenie praktyczne. Osiagane wspdlczynniki
kompresji zaleza jednak bardzo mocno od specyfiki danych a takze od tego czy dopuszczalna jest tzw.
kompresja stratna (zezwalajaca na kontrolowang utrate czgsci informacji).

W naszym projekcie skupimy si¢ na danych bgdacych wynikiem jednych z ostatnich etapow analiz,
tzn. na gotowych sekwencjach genomowych osobnikow badz tez na opisie rdéznic (wariantow) pomigdzy
osobnikami a tzw. genomem referencyjnym (bgdacym pewnym przyblizeniem genomoéw wszystkich
osobnikéw danego gatunku). Obecnie wilasnie na podstawie takich danych podejmuje si¢ proby oceny
sktonno$ci m.in. do chordb o podtozu genetycznym.

Gloéwne cele naukowe projektu sa nastepujace:

e opracowanie algorytmu kompresji kolekcji danych genomowych osobnikéw tego samego gatunku,

e opracowanie skompresowanej struktury danych umozliwiajacej bardzo oszczedne przechowywanie
informacji o wariantach wystgpujacych w osobnikach w duzej kolekcji z zapewnieniem szybkich
mechanizméw dostepu,

e opracowanie uniwersalnego kompresora plikow VCF (Variant Call Format) stuzacych do
przechowywania wynikow analiz genomowych, w szczegolnosci dla duzych kolekcji osobnikow,

e opracowanie kompresora plikow gVCF zawierajacych szczegotlowe wyniki analizy dla
pojedynczego osobnika.

Elementem wspolnym wszystkich tych celéw jest opracowanie nowych algorytméw kompresji badz
skompresowanych struktur danych dla danych genomowych réznego rodzaju. W wyniku naszych prac
powinnis$my opracowac narzedzia znacznie redukujace koszty przechowywania, przesytu i analizy danych
genomowych. Dazymy réwniez do tego, aby dzigki naszym pracom analizy genomowe byly dostepne dla
szerszego grona badaczy dzigki temu, ze przynajmniej cze$¢ z nich nie bedzie wymagala dostepu do
kosztownej infrastruktury informatycznej. Wiele z badan bgdzie mozna wykonywa¢ za pomoca niewielkich
stacji roboczych, badz nawet laptopow.



