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Inimese DNA

• Vähemalt 5% genoomist on konserveerunud
• Kodeerivad eksonid 1.5% (2% koos UTR)
• Ülejäänud 3-3.5%

– Transkriptsioonisaidid
– Splaissingu saidid
– RNA geenid
– micro-RNA
– Replikatsiooni originid
– ...



Senini

• Andmebaasid mittekodeerivate 
funktsionaalsete regioonide jaoks

• Inimese-hiire võrdlev genoomika
• Homoloogsete valkude leidmine



Eesmärgid

• Leida kõrgelt konserveerunud regioonid 
inimese genoomis võrdluses hiire ja roti 
genoomidega

• Ennustada võimalike funktsioone leitud 
regioonidele



Meetodid

• Inimese genoomi regioonide võrdlus 
sünteeniliste homoloogidega hiire 
genoomis

• Klasterdamine graafide abil
• G= (V,E)

– Tipud V = inimese konserveerunud regioonid
– Servad E = regioonide paar millel oluline 

järjestuse sarnasus inimese genoomi siseselt



Konserveerunud elemendid

• Regioonid mis on kõrgelt konserveerunud 
võrreldes hiire ja roti ortoloogidega 
joondati 3-se mitmese joondamisega

• Joondust skanneeriti 50bp libiseva 
aknaga, igas aknas arvutati p-value 
konserveerumise astmele



Valitud regioonid

• 5% inimese genoomist hõlmatud
• 140bp keskmine pikkus 
• 74% kodeerivatest eksonitest valikus 

moodustades 13% (17%) valitud 
regioonidest

• Pikendati iga regiooni 10bp võrra nii up-kui 
downstream suunal

• Rakendati filtreid



Filtrid



• Sarnasusgraaf
• Blastz
• (u,v) ühendatakse servaga kui on järjestikune 

≥15bp joondus ja servale antakse kaal w(u,v) = 
s(u,v)



• 699647 tippu
• 6% ühendatud 
• 29349 regiooni
• 8333 ühendatud komponenti

– 1446 vähemal 3-tipulised
– 257 vähemalt 10-tipulised

• Suurim 823 tippu, 1673 serva



Servade kõrvaldamine



Tulemused 

• 12027 tihedat klastrit
– 2-105 regiooni
– 296 -> 5 või enam regiooni
– 84 -> 10 või enam regiooni
– tipu aste 4-10
– 6.1 keskmine tipu aste
– 18734 inimese genoomi regiooni
– 225 aluspaari



Leitud klastrite võrdlus

• Eeldatakse et klastri liikmetel jagavad 
ühist funktsionaalsust
– Ühe liikme annotatsiooni saab võrrelda teiste 

liikmete omadega
– Statistiline üleesindatus mingi omaduse 

suhtes võib viidata võimalikule ühisele 
funktsioonile



Funktsiooni otsingud

• Genoomne lokalisatsioon
• Assotsiatsioon tuntud geenidega
• Kodeerimispotentsiaal
• Transkriptsiooni tõendid
• Mittekodeeriv RNA
• Ennustatav RNA sekundaarstruktuur
• Konserveerumine kaugetel liikidel









Edasiseks lugemiseks

• Identification and Characterization of Multi-
Species Conserved Sequences 
(Margulies, Blanchette, Haussler, Green)
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