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Введение

• Модельный объект

• Результаты изучения генома 
дрозофилы важны для 
понимания работы схожих 
генов у млекопитающих, в том 
числе, человека

• Линия agnostic потенциально 
может использоваться для 
изучения синдрома Вильямса у 
человека



Исходные данные

Три линии дикого типа:

•  Canton-S (CS)

•  Berlin (Ber)

•  Oregon-R (Or)

Две линии с нарушениями в строении 
и функционировании нервной системы 

•  agnosticts3(ts3)

•  agnosticx1(X1)



Цель и задачи
Цель: Проверить геномы на наличие мутаций, 
ответственных за формирование мутантного фенотипа

Задачи (план работы): 

• проверить качество ридов

• сделать пайплайн для нахождение мутаций в 

Snakemake

• сравнить геномы дикого и мутантного типов

• проверить, есть ли мутации, ответственные за 

формирование определенных признаков

Все стадии включаются в общий пайплайн в виде 
файла Snakefile    





проверка
последовательностей

                    Sanger/Illumina 1.9  35-76 bp 

 Линия Количество 
ридов

Berlin 28494973 

Oregon 30649092 

Canton-S 26603406 

agnostic ts3 29565269 

agnostic X1 28110768 



Линия Berlin

проверка
последовательностей



Overrepresented sequences: Линия Berlin

проверка
последовательностей



удаление некачественных
сайтов



Выравнивание и индексирование

bwa - сборка ридов в формате .sam

samtools - создание сжатого файла в 
формате .bam

samtools sort - сортировка .bam файла

picard - преобразование .bam файла - 
добавление ReadGroup

samtools index - индексирование .bam файла



Визуализация геномов

Линия Ber



Поиск вариаций

gatk - поиск вариаций для каждой линии

vcf-merge  - слияние вариаций диких линий



Поиск вариаций
Подсчет вариаций в файле .vcf.gz с помощью команды 
zcat {lineage}.g.vcf.gz | grep -v '#' | wc -l

Общее количество вариаций для диких линий:
1209056

Количество вариаций для отдельных диких линий:
Ber: 792356
Or: 926503
Cs: 954491

Количество вариаций для мутантных линий:
X1: 802664
ts: 807566



Сравнение диких и мутантных
линий

rtg vcfeval - сравнение мутаций найденных в 
диких линия с мутациями из каждой 
мутантной линии (ts3, X1)

Результаты для  ts3 
195743 уникальных мутаций

Результаты для X1 
175467 уникальных мутаций



Уникальные мутации для диких
линий

Мутации для ts3



Что дальше

snpeff, snpsift - аннотирование мутаций, поиск 
незначащих мутаций, приписывание биологического 
эффекта 


