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Uvod

Dan doktorata biotehničkog područja 2021.

GENOM→ skup svih genetičkih informacija nekog organizma

Rekonstrukcija genoma:
• Sekvenciranje
• Sastavljanje
• Anotacija

• Jezgrin genom ~ 3 Gb
• Mitohondrijski genom (mtDNA) ~ 16 kb

Izvor: www.harward.edu
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Sekvenciranje DNA

• Uređaj za sekvenciranje lomi i sekvencira stotine tisuća kratkih 
fragmenata DNA

• FASTQ datoteka → informacija o svakom fragmentu: kvaliteta svake baze, 
redoslijed i broj nukleotida, orijentacija (4 linije po fragmentu)

Uzorak
Uređaj za 

sekvenciranje Kratki fragmenti FASTQ datoteka
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1. KRATKI FRAGMENTI 2. REFERENTNI GENOM

ATCGTGAAGCCTGACGTGAGCTGAGCGTGATTAACGCAC

ATAATTAAG

CTAACGTGG TGACGTTG

AACGCTG
Fragment 1

Fragment 2 Fragment 3

Fragment 4

3. MAPIRANJE DNA FRAGMENATA

Sastavljanje genoma mapiranjem

SSNPs
INDELs
SNVs
CSVs
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Sastavljanje genoma de novo
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1. KRATKI FRAGMENTI 2. KONTIG (eng. contigs) 

3. SKAFOLD (eng. scaffolds) 

4. POPUNJAVANJE PRAZNINA (eng. gap filling) 

3. METODA
HIBRIDNA 
METODA

SASTAVLJANJA
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Anotacija genoma

Anotacija - biološke informacije povezuju se s dijelovima genoma
• Strukturna anotacija - identifikacija elemenata u genomu (kodirajuća područja i 

genska struktura) 
• Funkcionalna anotacija - vezanje biološke informacije na genomske elemente 

• Programski alati analiziraju strukturu i sastav sekvence te je uspoređuju s poznatim genomom srodne 
vrste 

NAD5

ATP6
COX3

NAD4

CYTB

NAD6

Dloop

ATP8

COX2

COX1
NAD1

NAD4L

NAD3

12S RNA

16SRNA
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Rekonstrukcija genoma - IZAZOVI
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1. Pokrivenost (eng. x coverage)

3 1 8 2 3 2

4. Vrijeme računanja

3. Pohrana genomskih podataka i rezultata analiza 

2. Veličina genomskih podataka (~50 GB po uzorku) Prosječan broj koji prikazuje koliko je puta 
pojedina baza sekvencirana



Rodríguez i sur., 2009.
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Pokazni primjer rekonstrukcije genoma

Divokoza (Rupicapra spp.) prema morfološkim i bihevioralnim 
karakteristikama:
• Sjeverna (Rupicapra rupicapra) sa sedam podvrsta  
• Južna (Rupicapra pyrenaica) s tri podvrste

Dosadašnje analize molekularne raznolikosti 
divokoza:
• Mikrosateliti
• Dijelovi mtDNA (geni CYTB, 12SRNA, 16SRNA, D-loop)
• Jezgrini geni (κ-casein, β-casein, fibrinogen) 
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Materijali i metode
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Izvor: jalviw.org



Dosadašnji rezultati

• 10 uzoraka divokoze za sastavljanje mtDNA
• Metoda mapiranjem i de novo
• Filogenetske analize: Caprinae (45 sekvenci) i Rupicapra (5 

iz NCBI + 9 dobivenih u ovom istraživanju)



16.12.2020.
Obrana teme

doktorskog rada
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Hvala na pažnji!

Foto: Krešimir Kavčić 


