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Sekwencjonowanie genomdéw ma bezprecedensowy wplyw na nasze zrozumienie organizmow
zyjacych na Ziemi. Od 2007 roku, kiedy firma Illumina zacz¢la dominowaé na rynku, koszt
sekwencjonowania spadt drastycznie. Przyktadowo, dla genomu ludzkiego byta to zmiana z ok. 10
milionéw USD do 1 tysiaca USD. Pozwolilo to na uruchomienie wielu ambitnych projektow
sekwencjonowania, takich jak: The 1000 Genomes Project, The Genomics England 100,000
Genomes Project, The French Plan for Genomic Medicine 2025, Earth BioGenome Project, The
Human Cell Atlas, The 100K Pathogen Genome Project. Niedawne szacunki wskazuja, ze w skali
globalnej juz w 2025 roku rocznie sekwencjonowanych bedzie rzgdu 1 zeta par zasad z czego 2—40
EB bedzie musiato zosta¢ przechowywane przez lata.

Wspotczesnie zdecydowana wigkszo$¢ zsekwencjonowanych danych zostata otrzymana za
pomoca urzadzen firmy Illumina. Technologia ta ma wiele zalet, wlaczajac w to m.in. wysoka
przepustowo$¢ i bardzo dobra jakos¢ wynikéw. Niestety, cechuje si¢ ona tez pewnymi wadami.
Najbardziej istotna z nich jest to, ze pozwala na poznanie tylko krétkich fragmentow genomu
(odczytow), o dlugosci ok. 250 par zasad, co, w poroOwnaniu do rozmiaru ludzkiego genomu
wynoszacego ok. 3 miliardy par zasad, jest warto$cia niewielka. W zwiazku z tym, poznanie
genomu przypomina uktadanie puzzli. Odczyty pochodza z losowych miejsc w genomie, a ich
sumaryczna dtugo$¢ jest zwykle dziesiatki razy wigksza niz jego dtugos$¢. Naturalne jest wige, ze
pomigdzy odczytami wystepuja spore naktadki. Oczywiscie problemem moze by¢ rozmiar danych,
poniewaz z pojedynczego eksperymentu mozemy uzyska¢ nawet miliard odczytow. Co wigcej, w
genomach wystepuja fragmenty powtarzalne o dtugosci znacznie przekraczajacej dtugos$¢ odczytu.
Z tego tez powodu, uzywajac tylko tej technologii nie jest mozliwe poznanie catego genomu. Dla
przyktadu ciagle ok. 5% ludzkiego genomu pozostaje dla nas zagadka.

Ograniczenia sekwenatoréw firmy Illuminy daly sposobno$§¢ do rozwoju urzadzen
sekwencjonowania trzeciej generacji. Najbardziej znanymi przyktadami sa technologie Single
Molecule Real Time (SMRT) firm Oxford Nanopore Technology (ONT) oraz Pacific Biosciences
(PacBio). Szczegoty techniczne sa rdzne, ale urzadzenia obu firm pozwalaja na otrzymanie
znacznie dhuzszych odczytow, osiagajacych dlugo$¢ nawet miliona par zasad. Niestety powaznym
problemem jest tutaj stopa blgdu wynoszaca ok. 10% dla pojedynczej pary zasad; dla poroéwnania
analogiczna stopa btgedu dla urzadzen Illuminy wynosi 0.1%. Tym niemniej, znaczacym
symptomem, ze w najblizszym czasie do§wiadczymy powaznych zmian na rynku jest fakt, ze firma
Pacific Biosciences zostala ostatnio przejgta przez lidera rynku, firmg¢ Illumina.

Wysoka stopa bledu i znacznie wigksza dlugos¢ odczytow powoduje koniecznosé
przeprojektowania istniejacych, badz stworzenia nowych narzgdzi do analizy i kompresji danych z
sekwencjonowania. W ostatnich latach poczynionych zostato juz sporo prob w tym kierunku. Tym
niemniej, istniejace narze¢dzia trudno nazwaé doskonatymi. W zwiazku z tym, gtownym celem
niniejszego projektu jest opracowanie nowych algorytméw 1 struktur danych dla kilku problemow,
ktére mozna napotkaé w trakcie przetwarzania odczytéw z urzadzen trzeciej generacji. Niektore z
tych narzedzi beda dotyczyly problemu kompresji odczytéw oraz wynikow analiz. Celem innych
bedzie znajdowanie naktadek pomigdzy dlugimi i zaszumionymi odczytami. Jednym z celow bedzie
tez opracowanie narzgdzia, ktoére moze zosta¢ wykorzystane w diagnostyce medycznej (prawie)
czasu rzeczywistego.



