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Τεχνολογίες Γονιδιωματικής

Δέσποινα Σανούδου
Αναπληρώτρια Καθηγήτρια

Δ’ Παθολογική Κλινική

Η Εποχη της -ομικής

• Γονιδιωματική
• Επιγονιδιωματική
• Μεταγραφωμική
• Πρωτεομική
• Μεταβολωμική
• Λιπιδομική

Εφαρμογές στην Ιατρική
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Κύριες μεθοδολογίες
Γονιδιωματικής

Η τεχνολογία προάγει τις επιστημονικές εξελίξεις

Μικροσυστοιχείς=> Εποχή Γονιδιωματικής

Τι είναι οι μικροσυστοιχίες;

«Αντικειμενοφόρες πλάκες που φέρουν 
100.000ς ολιγονουκλεοτίδια/τμήματα 

DNA, αντιπροσωπευτικά 
γνωστών/άγνωστων γονιδίων, στα 

οποία υβριδοποιούμε φθορίζον DNA ή 
RNA»
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Πειραματικά στάδια μικροσυστοιχιών

1. Απομόνωση mRNA

2. Δημιουργία 

συμπληρωματικού DNA 

(cDNA) 

3. Σήμανση cDNA με 

φθορίζουσα χρωστική

4. Υβριδοποίηση cDNA στη 

μικροσυστοιχία

5. Μέτρηση του φθορισμού.

Σύστημα μικροσυστοιχιών

Ηλεκτρονική αναπαράσταση εικόνας
Spotted 

Measuring DNA 

CGH arrays

Photolithography

Measuring mRNA

Expression arrays 
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• Ανάλυση SNP

• Ανάλυση αριθμού αντιγράφων περιοχών DNA

• Έκφραση γονιδίων

• Έκφραση εξωνίων

• Επίπεδα microRNA

DNA

RNA

Κύρια διαθέσιμα είδη μικροσυστοιχιών

Μικροβίωμα

Ανεπεξέργαστα αποτελέσματα

………

…
…

…

Στάδια βιοπληροφορικής ανάλυσης δεδομένων
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Ανάλυση: Δενδρόγραμμα & heatmap

Ανάλυση: Λίστα στατιστικά σημαντικών γονιδίων

Βάσεις δεδομένων για βιοπληροφορική 
ανάλυση



2/12/2020

6

Κατηγοριοποίηση γονιδίων

Ανακάλυψη Μοριακών Μηχανισμών

NGS

Micrroarray

EST 

(expressed seq tag)
serial/cap 

analysis

Χρήση μεθόδων για την ανάλυση 
γονιδιώματος
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Αλληλούχιση Sanger

Βραβείο Νόμπελ Χημείας 1980: 

Για τη συνεισφορά τους στον 

προσδιορισμό των αλληλουχιών 

των βάσεων στα νουκλεϊκά οξέα

P. Berg W. Gilbert F. Sanger

Αλληλούχιση DNA με φθορισμό

Αλληλούχιση DNA

Αυτοματοποιημένος αλληλουχητής 
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Αλληλούχιση DNA

Ετερόζυγο

A

C

A/C

Φυσιολογικό

Ομόζυγο 

13 χρόνια, 3 $δις

Αλληλούχιση του ανθρώπινου γονιδιώματος

Αλληλούχιση Νέας Γενιάς 

Next Generation Sequencing (NGS)
Παράλληλη αλληλούχιση εκατομμυρίων μικρών 

τμημάτων (35bp-100bp) σε μια αντίδραση 

13 χρόνια => 1-2 μέρες

$3billion => $1K
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Αλληλούχιση Νέας Γενιάς 

Πλατφόρμες NGS

Στάδια NGS αλληλούχισης με την πλατφόρμα 
της Illumina

1. Προετοιμασία βιβλιοθήκης

2.  Δημιουργία συστάδων

3.  Αλληλούχιση

4.  Ανάλυση δεδομένων
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Προσαρμογείς
(Adaptοrs)

DNA Βιβλιοθήκη DNA

Θραύσματα DNA

1. Προετοιμασία “βιβλιοθήκης” DNA

2. NGS- Δημιουργία συστάδων (Cluster)

Flow-cell

2. NGS- Δημιουργία συστάδων (Cluster)

Κλωνική ενίσχυση
(Clonal amplification)
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3. NGS- Αλληλούχιση

Μαζικά παράλληλη αλληλούχιση

4. NGS- στοίχιση και ανάλυση δεδομένων

4. NGS- βιοπληροφορική ανάλυση δεδομένων
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10 Γονιδιώματα, 5 Eξωτερικοί δίσκοι

Συστοιχία υπολογιστών

4. NGS- ανάγκες «υπολογιστικής δύναμης»

NGS τεχνολογίες-εφαρμογές

DNA

RNA

Διαθέσιμες εξετάσεις με βάση το NGS

Για >200 διαφορετικά νοσήματα
Σε επίπεδο:

• Προγεννητικό
• Προσυμπτωματικό
• Διαγνωστικό
• Προγνωστικό
• Πρόβλεψης ανταπόκρισης
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