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Adatbázisok	
  és	
  a	
  tárolókapacitás	
  
növekedése	
  (MBK	
  vs	
  EMBL)	
  

•  1990:	
  MicroVax	
  szerver	
  	
  
–  2x	
  160	
  Mbyte	
  HDD	
  –	
  50	
  mbp	
  

•  1993:	
  SUN	
  SparcServer	
  1000	
  
–  8x	
  512	
  Mbyte	
  HDD	
  –	
  150	
  mbp	
  

•  1997:	
  SUN	
  Ultra	
  Enterprise	
  II	
  
–  4x	
  9	
  Gbyte	
  HDD	
  –	
  1	
  gbp	
  

•  2002:	
  SUN	
  Vire480	
  
–  8x	
  180	
  Gbyte	
  HDD	
  –	
  23	
  gbp	
  
Szekvencia	
  +	
  annotáció	
  +	
  index	
  

=~	
  100	
  Gbyte	
  
•  2007:	
  LINUX	
  szerver	
  

–  6x	
  500	
  Gbyte	
  HDD	
  –	
  100	
  gbp	
  
•  2011:	
  LINUX	
  klaszter	
  

–  8x	
  600	
  és	
  24x2000	
  Gbyte	
  HDD	
  
–	
  370	
  gbp	
  

	
  
	
  
	
  
	
  



MBK	
  külső	
  hálózat	
  
•  1991-­‐ben	
  2400	
  bit/s	
  modem	
  

Triesztbe	
  
•  1992-­‐ben	
  9600	
  bit/s	
  X25	
  

összeköietés,	
  HUNGARNET!	
  
•  1993-­‐ban	
  19.2	
  Kbit/s	
  bérelt	
  

vonali	
  összeköietés	
  
•  1994-­‐ben	
  2	
  Mbit/s	
  

mikrohullámú	
  összeköietés	
  
•  2000-­‐ben	
  155	
  Mbit/s	
  ATM	
  

összeköietés	
  (SZIE)	
  
•  2002-­‐ben	
  1Gbit/s	
  opDkai	
  

összeköietés	
  	
  



Adat	
  transzfer	
  szekvenátor	
  és	
  a	
  szerver	
  
közöi	
  

~1.4	
  Tbyte	
  adat	
  11	
  nap	
  futás	
  ala4	
  

1	
  Gbit	
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Genomika,	
  funkcionális	
  genomika	
  
•  Genomika:	
  A	
  teljes	
  örökítő	
  anyag	
  (magi,	
  
mitokondriális	
  és	
  ha	
  van	
  a	
  kloroplaszDsz	
  DNS)	
  
szekvenálása,	
  a	
  szekvencia	
  annotálása,	
  elemzése	
  

•  Funkcionális	
  genomika:	
  A	
  gének	
  összességének,	
  
vagy	
  egy-­‐egy	
  csoportjának	
  a	
  vizsgálata	
  nagy	
  
áteresztőképességű	
  kísérletekkel,	
  amelyek	
  vagy	
  a	
  
genomszekvencia	
  alapján	
  leiek	
  megtervezve	
  
(microarray,	
  SNP),	
  vagy	
  szekvenálást	
  használnak	
  
(ChIP-­‐seq,	
  RNA-­‐seq	
  stb.)	
  

hip://genomika.blog.hu/	
  



Új	
  generációs	
  szekvenálás	
  első	
  publikáció	
  2005.	
  

• A	
  főbb	
  modellszervezeteket	
  már	
  megszekvenálták	
  hagyományos	
  elsőgenerációs	
  
térképezős	
  módszerekkel	
  
• Különböző	
  genomprogramok	
  folyamatban	
  



Moore	
  törvény,	
  Moore	
  genom	
  
•  Újabb	
  és	
  újabb	
  technológiák	
  

–  Complete	
  Genomics	
  (hibridizálás)	
  
–  Pacific	
  Biosciences,	
  Helicos	
  egy	
  molekula	
  szekvenálása	
  
–  Ion	
  torrent:	
  microchip	
  alapú	
  szekvenálás	
  
–  Nanopore	
  technológia	
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Paradigmaváltás	
  
a	
  kutatásban	
  

•  A	
  „hagyományos”	
  
kutatási	
  módszer	
  
hipotézis	
  alapú	
  

•  A	
  genomika	
  lehetővé	
  
teszi	
  az	
  adatalapú	
  
kutatásokat	
  
–  A	
  kísérlet	
  
megtervezése	
  a	
  
fenovpus	
  alapján	
  

–  Adatgenerálás	
  
–  Adaweldolgozás,	
  
szisztemaDkus	
  
analízis	
  

–  Új	
  hipotézisek	
  
felállítása	
  

–  KísérleD	
  validáció	
  
[Sboner	
  et	
  al.	
  (‘11)	
  GenomeBiology	
  ]	
  



Szekvenálás	
  megjelenítése	
  
genomböngészőben	
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Scale
chr2:

GM78 NRSF PCR2 1

GM78 POL2 PCR2 1

GM78 POL24 PCR1 1
GM78 SIX5 PCR1 1
HESC SIX5 PCR1 1

K562 POL24 V101 1

K562 SIX5 PCR1 1
K562 TAF1 V101 1

GM78 ATF3 PCR1 1

GM78 BATF PCR1 1

GM78 BCL1 PCR1 1

GM78 BCL3 V101 1

GM78 BCLA V101 1

GM78 EBF1 PCR1 1

GM78 EGR1 V101 1

FetalPBDE GATA-1 Pk

GM12878 BRCA1_(A300-000A) Pk

GM12878 CHD2_(AB68301) Pk

GM12878 CTCF_(SC-15914) Pk

GM12878 EBF1_(SC-137065) Pk

GM12878 GCN5 Pk

GM12878 IRF3 Pk

GM12878 NF-E2_(SC-22827) Pk

GM12878 Nrf1 Pk

GM12878 p300_(SC-584) Pk

GM12878 c-Myc Pk

GM12878 CTCF Pk

GM12878 Pol2 Pk

H1-hESC c-Myc Pk

H1-hESC CTCF Pk

H1-hESC Pol2 Pk

K562 c-Myc Pk

K562 CTCF Pk

K562 Pol2 Pk

K562 FOS/GFP Pk

K562 GATA2/GFP Pk

K562 HDAC8/GFP Pk

K562 JunB/GFP Pk

K562 JunD/GFP Pk

K562 NR4A1/GFP Pk

GM12878 CTCF Ht 1
GM12878 CTCF Pk 1

GM12878 CTCF Ht 2
GM12878 CTCF Pk 2

K562 CTCF Ht 1
K562 CTCF Pk 1

K562 CTCF Ht 2
K562 CTCF Pk 2

100 kb
191700000 191750000 191800000 191850000 191900000 191950000 192000000 192050000

ENCODE Gencode Manual Gene Annotations (level 1+2) (Oct 2009)

ENCODE Gencode Automated Gene Annotations (level 3) (Oct 2009)

UCSC Genes Based on RefSeq, UniProt, GenBank, CCDS and Comparative Genomics

ENCODE Transcription Factor Binding Sites by ChIP-seq from Stanford/Yale/UC-Davis/Harvard

ENCODE Transcription Factor Binding Sites by ChIP-seq from HudsonAlpha Institute

ENCODE Transcription Factor Binding Sites by ChIP-seq from Stanford/Yale/UC-Davis/Harvard

Open Chromatin TFBS by ChIP-seq from ENCODE/Open Chrom(UT Austin)

Transcription Factor Binding Sites by Epitope-Tag ChIP-seq from ENCODE/University of Chicago

CTCF Binding Sites by ChIP-seq from ENCODE/University of Washington

GLS
GLS
GLS

GLS
GLS

KIAA0838

GLS
STAT1

STAT1

STAT1
STAT1

STAT1

STAT4

STAT4

STAT4
STAT4

STAT4

STAT4
STAT4

STAT4
STAT4

GM12878 Pol2 Sig
GM12878 Pol2 Sig

GM78 NRSF PCR2 1

GM78 POL2 PCR2 1

HESC SIX5 PCR1 1

K562 POL24 V101 1

K562 TAF1 V101 1

GM78 ATF3 PCR1 1

GM78 BATF PCR1 1

GM78 BCL1 PCR1 1

GM78 BCL3 V101 1

GM78 BCLA V101 1

GM78 EBF1 PCR1 1

FetalPBDE GATA-1 Sig
PBDE Input Sig

GM10847 NFKB Sig
GM10847 Pol2 Sig
GM10847 Input Sig
GM10847 Input Sig

GM12878 BRCA1_(A300-000A) Sig

GM12878 CHD2_(AB68301) Sig

GM12878 CTCF_(SC-15914) Sig

GM12878 EBF1_(SC-137065) Sig

GM12878 GCN5 Sig

GM12878 IRF3 Sig
GM12878 JunD Sig
GM12878 Max Sig

GM12878 NF-E2_(SC-22827) Sig
GM12878 NFKB Sig

GM12878 Nrf1 Sig

GM12878 p300_(SC-584) Sig

GM12878 c-Myc DS
GM12878 c-Myc OS

GM12878 CTCF DS
GM12878 CTCF OS

GM12878 Pol2 DS
GM12878 Pol2 OS
GM12878 Input DS

H1-hESC c-Myc DS
H1-hESC c-Myc OS

H1-hESC CTCF DS
H1-hESC CTCF OS

H1-hESC Pol2 DS
H1-hESC Pol2 OS

K562 c-Myc DS
K562 c-Myc OS

K562 CTCF DS
K562 CTCF OS

K562 Pol2 DS
K562 Pol2 OS
K562 Input DS

K562 FOS/GFP Sg

K562 GATA2/GFP Sg

K562 HDAC8/GFP Sg

K562 JunB/GFP Sg

K562 JunD/GFP Sg

K562 NR4A1/GFP Sg

GM12878 CTCF Sg 1

GM12878 CTCF Sg 2
GM12878 Inp Sg 1

K562 CTCF Sg 1

K562 CTCF Sg 2
K562 Inp Sg 1

Hierarchikus ENCODE 
adatmegjelenítés 

[PLOS	
  CB	
  	
  4:e1000158;	
  	
  
Nature.com/encode	
  +	
  Nature	
  489:	
  208]	
  



ChIP-­‐Seq	
  analízis	
  pipeline	
  

Clusters,	
  Heatmaps,	
  Plots,	
  
Profiles,	
  Venn	
  diagrams	
  
Peak	
  lists,	
  bed	
  files	
  

BWA	
  

Homer	
  
makeTagdirectory	
  
makeUCSCfile	
  

findMoDfsGenome	
  
annotatePeaks	
  

Reads	
  /	
  tags	
  
(fastq	
  format)	
  

Alignment	
  files	
  (bam)	
  

Chipster	
  
edgeR,	
  limma	
  

Burrows-­‐Wheeler	
  
Alignment	
  Tool	
  Hypergeometric	
  

OpDmizaDon	
  of	
  
MoDf	
  EnRichment	
  

DiffBind	
  
edgeR,	
  limma	
  

Clusters,	
  Heatmaps,	
  
Profiles,	
  Plots,	
  

Peak	
  lists,	
  bed	
  files	
  

bedgraphs	
  
moDf	
  logos	
  

meta-­‐histograms	
  
/	
  metagenes	
  

MACS2	
  
Model	
  Based	
  
Analysis	
  for	
  
ChIP-­‐Seqdata	
  

bed	
  
intersectBed,	
  
awk,	
  	
  sed…	
  

DifferenDal	
  Binding	
  
Analysis	
  of	
  ChIP-­‐
Seqpeak	
  data	
  

bash,	
  bedtools	
  
awk,	
  mergeBed	
  

bam	
  
bed	
  

intersectBed,	
  
awk,	
  	
  sed…	
  

rpkm-­‐like	
  table 	
  	
  	
  	
  	
  bed	
  bed	
  

Overlaps,	
  
Peak	
  lists,	
  
bed	
  files	
  

+	
  GRO-­‐Seqtags	
  

findPeaks(bed)	
  

+	
  eTr-­‐s	
  (GRO-­‐Seq)	
  

PeakAnnotator	
  

FuncDonal	
  annotaDon	
  
of	
  binding	
  and	
  
modificaDon	
  loci	
  

Barta	
  E:	
  Command	
  line	
  analysis	
  of	
  ChIP-­‐seq	
  results.	
  EMBNET	
  JOURNAL	
  17:(1)	
  pp.	
  13-­‐17.	
  (2011)	
  	
  



Big	
  Data	
  kihívások	
  a	
  genomikában	
  
•  Elsődleges	
  szekvenálási	
  adatok	
  tárolása	
  és	
  
feldolgozása	
  

•  Szekvencia	
  archívumok	
  (nincs	
  adatmentés,	
  
párhuzamos	
  adatbázisok	
  vannak)	
  

•  Adatok	
  feldolgozása	
  10-­‐100x-­‐os	
  tárterületet	
  
igényel	
  

•  Szekvenálás	
  berobbanása	
  a	
  humán	
  
diagnoszDkába	
  

•  Adatok	
  vizualizálása	
  
•  Speciális	
  hardverigény	
  (óriási	
  I/O	
  igény,	
  
esetenként	
  nagy	
  memóriaigény)	
  



Genomika	
  és	
  Big	
  Data	
  a	
  kínai	
  BGI-­‐ban	
  



Gímszarvas	
  genomszekvenálása	
  

•  Nincsen	
  referencia	
  szekvencia	
  (amihez	
  illeszteni	
  
lehetne)	
  

•  4	
  lane	
  HiSeq	
  2000-­‐es	
  paired-­‐end	
  és	
  2	
  lane	
  mate	
  
pair	
  szekvenálás	
  (~4	
  millió	
  forint)	
  

•  1.1	
  milliárd	
  2x100	
  bp	
  hosszú	
  read	
  -­‐>	
  220	
  milliárd	
  
bázispár	
  -­‐>	
  ~80x	
  lefedeiség	
  (elméleDleg	
  a	
  genom	
  
minden	
  pontjára	
  80	
  leolvasás	
  jut)	
  

•  denovo	
  genomösszerakás	
  a	
  pécsi	
  
szuperszámítógépen	
  



NIIF	
  szuperszámítógépek,	
  Pécs	
  
•  SGI	
  UltraViolet1000	
  vpusú,	
  SMP	
  (ccNUMA)	
  
•  Intel	
  Xeon	
  X7542(Nehalem	
  EX)	
  vpusú	
  6	
  magos	
  processzorok	
  találhatóak,	
  

összesen	
  1152	
  mag	
  (96	
  gép)	
  
•  6	
  Tbyte	
  memória-­‐	
  Bármely	
  processz	
  egyben	
  látja,	
  meg	
  tudja	
  címezni!	
  
•  0,5	
  Pbyte	
  diszkrendszer	
  

}  Suse	
  enterprise	
  operációs	
  
rendszer,	
  

}  SGE	
  feladatütemező	
  



denovo	
  
szekvencia	
  
összerakás	
  
Big	
  Data	
  
vonzatai	
  

•  772Gb	
  
memória	
  

•  2.8Tb	
  diszk	
  
•  Az	
  összerakás	
  

3	
  hónapja	
  
folyik	
  



Összefoglalás	
  
•  A	
  biológia,	
  molekuláris	
  biológia	
  mindig	
  is	
  élen	
  járt	
  a	
  

számítástechnika	
  alkalmazásában	
  
•  A	
  genomika	
  a	
  közeljövőben	
  az	
  egyik	
  legnagyobb	
  Big	
  Data	
  generáló	
  

tudomány	
  lesz	
  
•  Megoldás:	
  Infrastruktúra	
  fejlesztés	
  (ELIXIR)	
  



Köszönöm	
  a	
  
figyelmet!	
  


