
ANALIZA DANYCH NGS - WSTĘP Analiza danych NGS

Wykład 1

Niniejsze opracowanie zostało stworzone przez dr Magdę Mielczarek, pracownika Uniwersytetu Przyrodniczego we Wrocławiu w ramach wykonywania

obowiązków związanych z kształceniem studentów i jest przeznaczone dla studentów Bioinformatyki (Wydział Biologii i Hodowli Zwierząt) na potrzeby

dydaktyczne bez prawa do dalszego rozpowszechniania.



PROWADZĄCY

▪ Dr Magda Mielczarek 
magda.mielczarek@upwr.edu.pl

Katedra Genetyki
Kożuchowska 7
Gabinet 302

Konsultacje:
▪środa 11:00 – 12:00
▪czwartek 11:00 – 12:00 
▪konieczny jest wcześniejszy kontakt mailowy 

▪Wykłady będą udostępnione online (theta.edu.pl)
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PLAN WYKŁADU

▪ Tematyka przedmiotu 

▪ Charakterystyka zajęć

▪ Polecane źródła
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TEMATYKA PRZEDMIOTU



NEXT GENERATION SEQUENCING (NGS)

• Rewolucja! 

• Przejście od analizy fragmentów genu tradycyjnymi metodami do zastosowania technik 

umożliwiających uzyskanie pełnej sekwencji wielu genów, a nawet genomów 

Metoda:

• wysokoprzepustowa, szybka

• tania

www.illumina.com
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GŁÓWNE ZASTOSOWANIA NGS

• Detekcja polimorfizmów genetycznych

• Poznawanie nowych genomów (de novo genome assembly)

• RNA-Seq: profilowanie transkryptomu

• Chip-Seq: Interakcje na linii białko-DNA

• Methyl-Seq: Epigenomika i metylacja DNA

• Metagenomika
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BIG DATA - EKSPLOZJA DANYCH ZMIENIA ŚWIAT
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TEMATYKA PRZEDMIOTU
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PROJEKT 1

The genetic background of clinical mastitis in Holstein Friesian cattle

Sekwencje DNA całych genomów 32 krów HF:

▪16 osobników podatnych na zapalenie wymienia

▪16 osobników zdrowych

Ujednolicony zbiór danych, różnice odnośnie zapalenia wymienia. 

CEL: Znalezienie powiązania pomiędzy polimorfizmami SNP oraz CNV a zapaleniem 

wymienia
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PROJEKT 1

Surowe dane NGS → polimorfizmy? 

„STUFF”
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PROJEKT 2

The effect of transcriptomic annotations in breast cancer differential gene 

expression study

ANALIZA SEKWENCJI CAŁEGO TRANSKRYPTOMU

▪Technologia NGS (Next Generation Sequencing)

▪Sekwencje 4 próbek: RNA-seq: (transkryptom)

▪Czynnik różnicujący pomiędzy grupą kontrolną i grupą badaną: nowotwór piersi

(analiza różnicowa ekspresji genów; DGE)

CEL:

▪Zbadanie wpływu wersji transkryptomu referencyjnego na wyniki 
analizy różnicowej ekspresji genów

TRANSKRYPTOM 

(RNA-seq)
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PROJEKT 2

The effect of transcriptomic annotations in breast cancer differential gene 

expression study
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PROJEKT 2

The effect of transcriptomic annotations in breast cancer differential gene 

expression study

Wnioski:

1. Wyniki DGE nie były identyczne pomiędzy adnotacjami GRCh37 a  GRCh38

2. adnotacja transkryptomu nie miała wpływu na geny związane z predykcją przeżycia w raku piersi
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PROJEKT 3

Modulation of gene expression by CNVs

ANALIZA SEKWENCJI DNA CAŁEGO GENOMU I TRANSKRYPTOMU
 Technologia NGS (Next Generation Sequencing)

 Zbiór danych zawierających sekwencje DNA (genom) i RNA (transkryptom)

• GENOM (DNA-seq)

• TRANSKRYPTOM 

(RNA-seq)
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PROJEKT 3

Wnioski:

1. Delecje powodują spadek 

ekspresji genów

2. Duplikacje nie zmieniają 

poziomu ekspresji genów

3. Nie ma korelacji między 

wielkością delecji/duplikacji 

a poziomem ekspresji genów
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PROJEKTY NGS (DNA-SEQ)
WSPÓŁPRACA THETA + SKN + TUTORING

1. M. Kołomański, J. Szyda, M. Frąszczak, M. Mielczarek. 

DNA sequence features underlying large-scale duplications and deletions in human.
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PROJEKTY NGS (RNA-SEQ)
WSPÓŁPRACA THETA + SKN + TUTORING

1. B. Hofman, J. Szyda, M. Frąszczak, M. Mielczarek. 

LncRNAs Variability in Skeletal Muscle of Polish Landrace Boars.

2. M. Jarosz, M. Mielczarek, W. Wilman, M. Wołoszyńska. 

Analiza różnicowa ekspresji genów u A. thaliana.

3. R. Stępień, J. Szyda, B. Czech, M. Mielczarek. 

The effect of transcriptomic annotations in breast cancer differential transcript expression

study.
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PROJEKTY NGS (DNA-SEQ + RNA-SEQ)
WSPÓŁPRACA THETA + SKN + TUTORING

1. M. Mielczarek, M. Frąszczak, A. Zielak-Steciwko, B. Nowak, B. Hofman, J. Pierścińska, 

J. Szyda.  Impact of Copy Number Variation on gene expression. 
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CHARAKTERYSTYKA ZAJĘĆ



WYKŁADY (30 H)

1. Analiza danych NGS – wstęp

2. Wybrane bazy danych

3. Detekcja polimorfizmów – omówienie 

standardowych kroków

4. Kontrola jakości i edycja danych NGS

5. Przyrównanie do genomu referencyjnego, 

post alignment

6. Detekcja i filtrowanie polimorfizmów

7. Adnotacja polimorfizmów, analiza 

funkcjonalna

8. Analiza genomu – podsumowanie

9. Transkryptomika - analiza DGE

10. Epigenetyka

11. Prezentacje

12. Prezentacje

13. Prezentacje

14. Prezentacje

15. Podsumowanie tematyki przedmiotu –

dyskusja
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ĆWICZENIA (30 H)

1. Ćwiczenia organizacyjne

2. Przygotowanie danych i środowiska do pracy nad projektem

3.-10. Analiza danych WGS – praca nad projektem

Dwa tygodnie na:

→ZAPISY

→Wybranie danych do analiz
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ZALICZENIE

Nieobecności: max 20% (6h → 2 zajęcia), dotyczy ćwiczeń

Zaliczenie: Przedmiot zakończony egzaminem ustnym w formie prezentacji
 Na początku semestru zapisujemy się na konkretny dzień zaliczenia

 Praca w parach, każda (!) osoba prezentuje i uczestniczy w dyskusji

 Prezentacja zgodna z wytycznymi
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POLECANE ŹRÓDŁA



KSIĄŻKI, PUBLIKACJE NAUKOWE
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