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 پیشگفتار 

 بر  را   کتاب   این  ما .  است  ژنومیک  برای  هاداده  وتحلیل تجزیه  مبانی  ارائه  کتاب   این  هدف

  همواره  ما.  میاکرده  تهیه  ،دهیممی  ارائه  سال  هر  که  محاسباتی  ژنومی  یهادوره  اساس

  کامپیوتر  علوم  ریاضی،  پزشکی،  ،یشناسستیز  فیزیک،  از  یانهیشی پ  با  ایرشتهبین   مخاطبان

  دانشجویان   برای  شروعی   نقطه  کتاب  این   می خواه یم  ما.  می اداشته  کمی  ی هانهی زم  سایر  یا

  در  ترخاص  موضوعات  در  ها داده  بیشتر  لی وتحلهیتجز  برای  راهنمایی  و  محاسباتی   ژنومی

  ی سینوبرنامه  از  مختلفی   موضوعات  کردیم  سعی   ما  که   است  دلیل  همین   به.  باشد  ژنومیک

  است،   ایرشتهبین   رشته  این   کهییازآنجا.  دهیم  پوشش  را  پایه   ژنوم  ی شناسستیز  تا  گرفته

  ممکن  شناسزیست  یک.  دارد  نیاز  متفاوتی  شروع  نقاط  به  مختلف  ی هانهی شی پ  با  افراد  برای

  شروع   R  نویسیبرنامه  با   و  بگیرد  نادیده  را   اولیه   ژنوم  شناسیزیست  به   مربوط  های بخش   است

 شروع  ژنوم   شناسیزیست  با   بخواهد  است  ممکن   کامپیوتر  دانشمند  یک  که یدرحال   کند،

 نوع   انجام  به  نیاز  صورت  در   بخواهد  است  ممکن   ترباتجربه  فرد  یک  ترتیب،  همین   به.  کند

 . کند  مراجعه کتاب این  به قبلی، تجربه  بدون اما  تحلیل، از خاصی

-Creative Commons Attribution  مجوز  تحت  کتاب  این   آنلاین   نسخه

ShareAlike -NonCommercial4.0  دارد 1ی المللن یب مجوز. 

 ؟برای چه کسانی است کتاب  ن ای
  ی و پزشک  یشناس ستیزاست.    یمحاسبات   ک ی ژنوم  یو نظر یعمل  ی هاجنبهکتاب شامل  ن یا

  ی هابامهارترا    یشتری افراد ب  دیما با  ،ن یکنند؛ بنابرامی  دی داده تول   یگریاز هر زمان د  ش ی ب

ژنوم  هاداده  ل ی وتحلهیتجز درک  ده   یمحاسبات   کی و    کی ژنوم   کهییازآنجا.  می آموزش 

 ، ی، دانشمندان علوم پزشکشناسانزیست  یکتاب برا  ن یاست، هدف ا  ایرشتهبین   یمحاسبات

 
1 https://creativecommons.org/licenses/by-nc-sa/4.0/ 



 

 

 

 

مخاطبان    یکتاب را برا  ن یاست. ما ا  یکم  یهانهی زم  ریبا سا  یو افراد  وتری دانشمندان کامپ 

 :می نوشت ریز

پزشک  شناسانزیست • دانشمندان  تول  هادادهکه    یو  مشتاق    کنندمی  دی را  خود  و 

 .آن هستند ل ی وتحلهیتجز

محققان   آموزاندانش  • تحق  یرسم  طوربه  که    یو  به  ژنوم  قی شروع  مورد    کی در 

م  ا ی  کنندیم  ی محاسبات استفاده  در حوزه خاص    یادانش گسترده  کنند،یاز آن 

اما حداقل درک سطح مبتد   ،یاضی، رمثالعنوانبه  یکم  یهانهیدر زم  یندارند، 

 .دارند ،آمار

دنبال    محققان • به   انجام شروع    یبرا  عیسر  یهاروش  ای  هادستورالعملباتجربه 

 .هستند  یمحاسبات  کی خاص مربوط به ژنوم  هایداده وتحلیل تجزیه

 ؟خروجی چه خواهد بود

که به خوانندگان کمک    دهدمیرا ارائه    هاییروشو    کندمی  فی را توص  هامهارتمنبع    ن یا

 .کنند  وتحلیلتجزیهخود را   کی ژنوم هایدادهتا  کندمی

 :از خواندن بعد

  ی هااستفادهبه سراغ    ماًی کرده و مستق  افتیرا در R هیاصول اول  د،ی ست ی آشنا ن R با  اگر •

 .رفت دی خواه  یمحاسبات  کی ژنوم یبرا R از  ی تخصص

 .کرد دی را درک خواه  یمانند همپوشان  هاآن یرو  اتی و عمل یژنوم فواصل •

کتابخانه   R از  توانیدمی  شما • برا  ی افزارنرم  یهابستهگسترده  و  انجام    یآن 

  ا یاز ژنوم    ین ی مع  هایبخش   یبرا GC ی مانند محاسبه محتوا  ،یتوال   وتحلیلتجزیه

 .دی استفاده کن  یسیاتصال فاکتور رونو های مکان افتن ی

ژنوم  مورداستفاده   تصویرسازی  یهاکی تکن با    شما •   ی هانقشهمانند    ک، ی در 

 .شد دی آشنا خواه  یژنوم ری مس تصویرسازیمتا ژن و  ینمودارها ،یحرارت 



 

 ت 

 

  هاداده سازیمدل نظارت شده و بدون نظارت که در   یری ادگی یهاکی تکنبا  شما •

 .شد دی با ابعاد بالا مهم هستند آشنا خواه  هایداده یاکتشاف وتحلیل تجزیهو 

-RNA)  بالا  ییبا کارا  ی ابییتوالمختلف    یهادادهمجموعه  وتحلیلتجزیهبا    شما •

seq  ،ChiP-seq  ،BS- seq    ی مبتن   یکه عمدتاً از ابزارها گانه امیکس( و ادغام چند  

 .دش دی ، آشنا خواهکنندمیاستفاده  R بر

 ساختار کتاب 

  وتحلیل تجزیه  هایروش  یو مفهوم   یشده است که درک عمل  یطراح  دهیا  ن یکتاب با ا  ن یا

معادلات در آمار    قی مانند استخراج دق  ،یاز درک نظر  ترمهمبه همان اندازه، اگر نه    هاداده

  یمفهوم  ی حیتوض  کنیم می  یاست که ابتدا سع   لی دل   ن یمهم است. به هم  ن یماش  یری ادگی  ای

مفاه  ده   ، می از  سع   م ی ارائه  برا  ی اضیر  یهافرمول  یاساس   های بخش   کنیم می  یسپس    ی را 

داده خاص را    وتحلیلتجزیهکار    کیکد    شهی ما هم   ،مفهوم  نی. در امی ارائه ده   ترقی دق درک  

  ی ترقی عم یدرک نظر اندلیماکه  یبه خوانندگان ن ی. ما همچندهیممی ح ی نشان داده و توض

روش با    میمفاه  ایها  از  اضافداده  وتحلیلتجزیهمرتبط  منابع  آورند،  دست  به  مانند    یها 

 . میکن یارائه م  یو مقالات علم ییدئویو یهایسخنران ها،تیساها، وبکتاب

  ک ی ژنوم و ژنوم  شناسیزیستدر    یاساس   م ی مفاه   یبه معرف  "کسی بر ژنوم  یامقدمه":  1  فصل

 مهم است. یمحاسبات کی ژنوم یبرا  می مفاه  ن ی. درک اپردازدمی

  جیرا  ی هامیپاراداعلاوه بر    "ی ژنوم  های داده  وتحلیلتجزیه  یبرا  Rبر    یامقدمه":  2  فصل

در    هاداده  وتحلیلتجزیه   های مهارت  ،کنیممیمشاهده    یژنوم  هایداده  وتحلیلتجزیهکه 

،  "کس ی ژنوم  یآمار برا":  ۳. فصل  کندمیکتاب را فراهم    کردندنبال  یبرا   R  لازم  یاهیپا

ن  نیماش  یری ادگیبا    یاکتشاف   هایداده  وتحلیلتجزیه":  ۴فصل   فصل    "اظربدون  :  ۵و 

لازم را که فرد هنگام    یکم  هایمهارت  "ناظربا    ینی ماش  یر ی ادگیبا    ین یبش ی پ  سازیمدل"

 .کندمی یدارد، معرف ازی با ابعاد بالا به آن ن   کی ژنوم هایداده وتحلیل تجزیه



 

 

 

 

با  در مواجه    یاساس   یابزارها  "یو محاسبات ژنوم   یفواصل ژنوم  یبر رو  اتی عمل":  ۶  فصل

  نیا  ن، ی. علاوه بر اکندمی  یژنوم را معرف  یبر رو  گریکدی با    هاآنو ارتباط    ی فواصل ژنوم

انواع   معرف  یژنوم  هایداده  تصویرسازی  هایروشفصل  مهارتکندمی  یرا    یها. 

ا  شدهیمعرف مها  ن یدر  برا  یدی کل   یهارتفصل،  که  داده  یهستند  با    ی ژنوم  یهاکار 

طرپردازش از  که  و    Ensemblمانند  هستند    دسترسقابلداده    یعموم  یهاگاهیپا  قیشده 

 هستند.  موردنیاز،  UCSCمرورگر 



 

 ج 

 

با توان بالا و ادغام انواع مختلف   یاب ییتوال  یهاخاص داده  وتحلیلتجزیهبه    یبعد  یهافصل

  ی توال  یهاخوانش   سازیپردازش و تراز  ت،ی ف یک   یبررس":  7. فصل  پردازدیم   هادادهمجموعه

  های روشانجام شود و    یدر مورد خواندن توال   دیرا که با  یتی فی ک   یها یبررس   "با توان بالا

  وتحلیل تجزیهبه    10و    9،  8  یهافصلدر  .  کندمی  یمعرف  هاآن  شتری پردازش ب  یامختلف بر

RNA-seq  ،وتحلیل تجزیه  ChiP-seq     وتحلیل تجزیهو  BS-seq    فصل  شودمیپرداخته  .

فصل   امیکس چند  ل ی تحل":  11آخر،    هایدادهمجموعهادغام    یبرا  هایی روشبه    " گانه 

 . پردازدمیمتعدد  امیکس 

معرف  یهستند که برخ   ییهان یتمر  یدارا  هافصل  اکثر را    ها فصلشده در    یاز نکات مهم 

. اگر در  شوندیم  ی بندطبقه  شرفتهی متوسط و پ  ،یمبتد  ی هادستهدر    ناتی. تمرکندمی  ت یتقو

بخواه   د،ی آشنا هست   ی خوببهموضوع خاص    کی است  تمر  دی ممکن  مبتد  نات یاز    یسطح 

 . دی کن  نظرصرف 

ا  به برا  ی راهنما  ک یکتاب    نیطور خلاصه،  برخ   ی محاسبات  ک ی ژنوم  ی جامع  از    یاست. 

وجود دارد و همه    هاآن  تکمیل اطلاعاتگسترده و    یارشتهن یخاطر مخاطبان بها بهبخش 

 .ستندی ن دی مخاطب گسترده مف  ن ی همه خوانندگان ا یاندازه برا کیها به بخش 

 و قراردادها  افزارنرماطلاعات 

 ( methylKit  مثالعنوانبه)  ریتحرن یماشبا فونت    هالیفاو نام    یخط درونو کد    هابستهنام  

دنبال  شوندیم  یبندقالب پرانتز  با  توابع  نام   :genomation  مثالعنوانبه)  شودمی. 

ScoreMatrix() .) بسته است.  کیاز  شیء  کی به  یدسترس  ی به معنا: یانقطهعملگر دو 

 عملگر انتساب  ونیکنوانس 

  ->، در سراسر کتاب ما از = و  حالن یباااست.    ی حیعملگر انتساب ترج  - >  ، یطور سنت   به

 . کنیممیاستفاده  گریکدی  یجابهعملگر انتساب  عنوانبه

 کد کتاب  یاجرا یبرا موردنیاز یها بسته



 

 

 

 

  ک ی ژنوم  هایداده  وتحلیل تجزیه  یبرا  R  یهابستهاز    مورداستفاده کتاب در درجه اول در    ن یا

بنابرا ا  وتحلیلتجزیه  دی خواه یم اگر    ن یاست،  در  کن   ن ی را  تکرار    ی هابسته  دیبا  د، ی کتاب 

با استفاده از   نصب   BiocManager::install  ای  install.packagesمربوطه را در هر فصل 

هنگامدی کن  فصل،  هر  در  توابع    ی.  از  بسته  موردنیازکه  م  ی هااز  استفاده    م، ی کنیمربوطه 

تابع    یها بسته با  را  با  می کنیم  یبارگذار  require)(  ای  library)(لازم  به    کردننگاه. 

  ازی است. اگر ن  موردنیازفصل    ایکد آن قطعه    یبرا  ییهاچه بسته  دی ن یبب   دی توان ی، مهاآنفراخو

و در    دی را اجرا کن  ریدستور ز  توانیدمی  د،یکتاب دار  یبرا   الحاقی  یهابستهبه نصب تمام  

 .دی بنوش یفنجان چا کیانتظار  ن یح

 

 

 
if (requireNamespace("BiocManager", quietly = TRUE)) 

    install.packages("BiocManager") 

BiocManager::installc\('qvalue','plot3D','ggplot2','pheatmap','cowplot', 

                      'cluster', 'NbClust', 'fastICA', 'NMF','matrixStats', 

                      'Rtsne', 'mosaic', 'knitr', 'genomation', 

                      'ggbio', 'Gviz', 'DESeq2', 'RUVSeq', 

                      'gProfileR', 'ggfortify', 'corrplot', 

                      'gage', 'EDASeq', 'citr', 'formatR', 

                      'svglite', 'Rqc', 'ShortRead', 'QuasR', 

                      'methylKit','FactoMineR', 'iClusterPlus', 

                      'enrichR','caret','xgboost','glmnet', 

                      'DALEX','kernlab','pROC','nnet','RANN', 

                      'ranger','GenomeInfoDb', 'GenomicRanges', 

                      'GenomicAlignments', 'ComplexHeatmap', 'circlize',  

                      'rtracklayer', 'BSgenome.Hsapiens.UCSC.hg38', 

                      'BSgenome.Hsapiens.UCSC.hg19','tidyr', 

                      'AnnotationHub', 'GenomicFeatures', 'normr', 

                      'MotifDb', 'TFBSTools', 'rGADEM', 'JASPAR2018' 
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 کتاب  در این  مورداستفاده ی ها داده

  ی. برامیکنیم   هیتک  Bioconductorو    Rمختلف    یهابسته  ی هادر سراسر کتاب به داده  ما

خودمان   2compGenomRData، ما بسته  شوندینمارسال    هابستهکه با آن    ییهادادهمجموعه

ا طر  ن یا  توانیدمی.  میکرد  جادیرا  از  را    devtools::install_githubیق  بسته 

("compgenomr/compGenomRData  "کن نصب  تابع  دی (  از  ما   .)(system.file  ی برا  

در    تجربهیباز کاربران    یار ی که بس  می. ما متوجه شدکنیممیاستفاده    هالیفا  ری مس  افتیدر

نصب شده با    لیکامل فا  ریمس   یهایخروجتابع فقط    ن ی. ااندشده  جی عملکرد گ   نیمورد ا

 .دهدمیبسته داده را 

 موجود در کتاب یهان یتمر

که    یموضوع   یهادر بخش   ها ن یوجود دارد. تمر  هان یتمراز    یامجموعههر فصل    انیپا  در

بر اساس    نیهر تمر  ن،یاند. علاوه بر اجدا شده  کنند،یم  یروی فصل پ  ی اصل  یهااز بخش 

سطح    یهان ی. تمرشودمی  یبندطبقه  "شرفته ی پ"و    "متوسط "،  "یمبتد"  عنوانبهآن    یسخت

م  یمبتد معمولاً  با  یرا  تمر  ردادنییتغتوان  داد.  انجام  فصل  در  موجود  سطح    ی هان یکد 

دارند. سطح متوسط    ازی مختلف ن  یهافصل  ایها  از کدها از بخش   یبی معمولاً به ترک   شرفتهی پ

 موجود است. آدرس زیر  در ناتیتمر یها حلراهاست.   ن ی ب ن یدرا ییجا
 https://github.com/compgenomr/exercises 

 

 ی تکرار   های حرف 

با   ن ی ا  ما فقط    ی گردآور   ر ی ز   ی ها بسته و   R 4.0.0 کتاب  و    ی اصل   ی ها بسته شده است. 

 .م ی ا کرده و نه ملحقات آن را فهرست  را    ها آن   ی ها نسخه 
## qvalue_2.20.0 | plot3D_1.3 | ggplot2_3.3.1 | pheatmap_1.0.12 

## cowplot_1.0.0 | cluster_2.1.0 | NbClust_3.0 | fastICA_1.2.2 

## NMF_0.23.0 | matrixStats_0.56.0 | Rtsne_0.15 | mosaic_1.7.0 

## knitr_1.28 | genomation_1.20.0 | ggbio_1.36.0 | Gviz_1.32.0 

 
2 https://github.com/compgenomr/compGenomRData 



 

 

 

 

## DESeq2_1.28.1 | RUVSeq_1.22.0 | gProfileR_0.7.0 | ggfortify_0.4.10 

## corrplot_0.84 | gage_2.37.0 | EDASeq_2.22.0 | citr_0.3.2 

## formatR_1.7 | svglite_1.2.3 | Rqc_1.22.0 | ShortRead_1.46.0 

## QuasR_1.28.0 | methylKit_1.14.2 | FactoMineR_2.3 | 

iClusterPlus_1.24.0 

## enrichR_2.1 | caret_6.0.86 | xgboost_1.0.0.2 | glmnet_4.0 

## DALEX_1.2.1 | kernlab_0.9.29 | pROC_1.16.2 | nnet_7.3.14 

## RANN_2.6.1 | ranger_0.12.1 | GenomeInfoDb_1.24.0 | 

GenomicRanges_1.40.0 

## GenomicAlignments_1.24.0 | ComplexHeatmap_2.4.2 | circlize_0.4.9 | 

rtracklayer_1.48.0 

## tidyr_1.1.0 | AnnotationHub_2.20.0 | GenomicFeatures_1.40.0 | 

normr_1.14.0 

## MotifDb_1.30.0 | TFBSTools_1.26.0 | rGADEM_2.36.0 | 

JASPAR2018_1.1.1 

## BSgenome.Hsapiens.UCSC.hg38_1.4.3 | 

BSgenome.Hsapiens.UCSC.hg19_1.4.3 
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 ها یسپاسگزار

نگهدار  یبرا   Bioconductorو     R  یهاانجمن از    لمیما و    یبرا  هاکتابخانه  یتوسعه 

  نی، نوشتن چن هاآن مستمر    یتشکر کنم. بدون تلاش و فداکار  یژنوم  هایداده  وتحلیلتجزیه

 ممکن نخواهد بود. یکتاب

. تعامل کنمیمگذشته و حال خود تشکر    انیهمکاران و کارفرما  ان،ی مرب  ی از تمام  ن یهمچن

چن  زهی انگ   هاآنبا   سازمانده   یکتاب  نی نوشتن  تدر  یو    کی ژنوم  ی عمل  یهادوره  سیو 

 را فراهم کرد.   یمحاسبات

کتاب به    ن یکه در انتشار ا   Chapman & Hall/CRC  راستاریو  مل،ی از جان ک   خواهمیم

بود. او سخاوتمندانه موافقت کرد که به    بخش لذت من کمک کرد، تشکر کنم. کار با او  

 کنم.  روزبهکتاب را نگه دارم، تا بتوانم پس از چاپ آن را  ن ی ا ن ی من اجازه دهد نسخه آنلا 

سال    لیکتاب را از اوا  ن یاز ا   ییهامن بوده است. نوشتن بخش   یبرا  یسفر طولان   کی  ن یا

طول    شتری ب  یو جاناتان رونن نبودند، حت  اریشروع کردم. اگر ودران فرانکه، بورا او  201۳

ند  کن گمشده مشارکت    یهافصلدر نگارش  موافقت کردند که    یبا مهربان  هاآن.  دی کشیم

 سپاسگزارم.  هاآن یهاکمکاز  من انجام دادند.  یو کار بزرگ

مختلف کمک کردند:   یشنهادها ی و پ  دو ک  یپیرفع اشتباهات تا  یبرا  یبا مهربان  ریز  افراد

  ،یراو  یجانان  ت،یژائو، جاناتان ک  یاوگاوا، ف  گویتوماس شالچ، الکس گوسدشان، رودر

 .کومبیهامو و سروش ن ای دان  ،یسکیشودوما، ساموئل اسلدز  ن یست یکر

 

 نیآکال آلتونا

 آلمان ن،ی برل

 

 

 

 

 



 

 

 

 

 سندگان یرباره نود

آکال   دکتر سازمانده   ۳نیآلتونا  را  کتاب  ب  یساختار  بق   شتری کرد،  و  نوشت  را  را    هیکتاب 

  هایدادهو پلتفرم علوم    کیوانفورمات یب  س یو رئ  کی وانفورمات ی دانشمند ب   کیکرد. او    ش یرایو

در     Max Delbrückمرکز    ن،یبرل  یپزشک  یهاستمی س  شناسیزیست  مؤسسهدر   امیکس 

سال    ن ی برل از  او  و    وتحلیلتجزیه  یبرا  یمحاسبات  یهاروش  توسعهدرحال  2002است. 

مق   کی ژنوم  یهاداده  یهامجموعه  یسازکپارچهی علاقه  اسی در  او  است.  به  بزرگ  مند 

  ی ک یولوژیمهم ب  یرهای مرتبط با متغ  یکشف الگوها  یو آمار برا  ینی ماش   یری ادگیاستفاده از  

  س یژاپن و سوئ  ه، ی نروژ، ترک   کا،یآمر  دهمتح  الات یاست. او در ا  یماری و نوع ب  تی مانند وضع

را دنبال کند. هدف    یمحاسبات   کی و آموزش مرتبط با ژنوم  ی قات یتحق  یکرد تا کارها  یزندگ

فعل  یاساس امضاها  یکار  از  استفاده    یبان ی پشت  یهاستمی س ارائه    یبرا  دهی چیپ  یمولکول  یاو 

  ی هاتلاشبر    وهعلا   یاست. و  یستیز  ی و کشف نشانگرها  یماری ب   صیتشخ   ی برا  میتصم

  یمحاسبات   ی ژنوم  یهادوره، در  201۵از سال    ، یعلم  شگاهیآزما  کی  تیریو مد  یپژوهش

  شتری کتاب ب  ن ی. اکندمی  س ی و تدر  یاز سراسر جهان، سازمانده   یکنندگانشرکتبا    ن ی در برل

کورنل    لیو  یدر کالج پزشک   س یتدر  یقبل  یهاتلاشو    هاآن  یاست که برا  یمطالب   جهینت 

 شده است. هیته سی در بازل، سوئ  شری م  ش یفردر  مؤسسهو  ورکیوی در ن

  وتحلیل تجزیهدر  ی ب یدهه تجربه ترک نیچند ریز  کنندهمشارکت سندگانیو نو ن یآکال دکتر

  مانند    Bioconductor  ی هابسته  دهندگانتوسعه  هاآندارند.    کی ژنوم  یبرا  هاداده
4methylKit ،۵genomation ،6RCAS    7وnetSmooth   نقش   هاآن ن، یهستند. علاوه بر ا

توسعه    یدی کل ،  RNA-seq  یبرا  کی ژنوم  هایداده  وتحلیلتجزیه  مراحل  وکمالتمامدر 

seq-ChiP ،seq-Bisulfite  وseq-RNA  8به نام   یسلولتکPiGx  اندکرده فایا. 

 
3 https://github.com/al2na 
4 https://bioconductor.org/packages/release/bioc/html/methylKit.html 
5 https://bioconductor.org/packages/release/bioc/html/genomation.html 
6 https://bioconductor.org/packages/release/bioc/html/RCAS.html 
7 https://bioconductor.org/packages/release/bioc/html/netSmooth.html 
8 http://bioinformatics.mdc-berlin.de/pigx/ 
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 کنندهمشارکت  سندگانینو

او  دکتر داشت  seq-RNA"  لی تحل "،  8فصل  در    9ار یبورا  آموزش  مشارکت  او   .

( آغاز کرد و از آنجا مدرک  هی)استانبول/ترک  یخود را در دانشگاه سابانچ   کی وانفورمات ی ب

سا  یکارشناس  دانشگاه  از  بعداً  گرفت.  را  مدرک    زریفر  مونیخود  )ونکوور/کانادا( 

آلمان  /دلبرگیاروپا در ها یمولکول  ی ولوژیب شگاهیگرفت و سپس از آزما ارشدیکارشناس 

سال   از  گرفت.  دکترا  او  201۵مدرک  ب   عنوانبه،  پلتفرم    کی وانفورمات ی دانشمند  در 

داده    کی وانفورمات ی ب علوم  پلتفرم    یپزشک   یهاستمی س   شناسیزیست  مؤسسهدر     Omicsو 

طر  ن ی برل از  او  است.  کار  به  روش    ،ی همکار  ق،ی تحق  قیمشغول  توسعه  و  خدمات 

  یقات یتحق  ی کمک کرده است. علاقه اصل  کی وانفورمات ی به پلت فرم ب  هاداده  وتحلیل تجزیه

مختلف    یفعل انواع  ادغام  نشانگرها  یبرا   Omics  های دادهمجموعهاو    ی ست یز  ی کشف 

 است. ها آنسرط یص ی تشخ /یآگه ش ی پ

خود را    یدکترا  یکرد. و  مشارکت  "seq-ChIP  لی تحل "،  9فصل  در    10ودران فرانکه   دکتر

زاگرب در دانشگاه  رو  افتیاز  بر  او   RNA  یهامولکولو عملکرد    ژنز  وی ب  یکرد. کار 

ا  هیاول  یی زان یجنکوچک در طول   او    یپرتوان  جادی و  از دکترا،  قبل  بود.    عنوان بهمتمرکز 

 یدر دانشگاه برگن، نروژ، با تمرکز بر اصول عملکردها  هاردلن   س ینظر بور  ریز  یمحقق علم

و    کی وانفورماتیب  هایدادهخود را در بستر علم    قاتی. او تحق کردیم ژن کار    کنندهتیتقو

Omics     یرا برا  یی. او ابزارهادهدمیادامه    ن ی برل  یپزشک   ستمی س  شناسیزیست  مؤسسهدر  

  یو اپ  ،یسلولتک   RNA  یابییتوالبر    ز، با تمرک   Omicsگانه  چند  هایداده  یسازکپارچهی

دانش  دهدمیتوسعه    کی ژنوم ف  کپارچهی.  از  در    بامهارتهمراه    یسلول  یولوژیزی او  او 

  یست یمشکلات ز  یبرا  یهاآنخلاق  یهاحلراهتا    سازدیماو را قادر    هاداده  وتحلیلتجزیه

 .ابدی دشوار ب 

 
9 https://bioconductor.org/packages/release/bioc/html/methylKit.html 
10 https://github.com/frenkiboy 



 

 

 

 

. دکتر رونن  مشارکت داشت  "امیکس   گانهچند  ل ی تحل"،  11در فصل    11جاناتان رونن  دکتر

کنترل از دانشگاه علم و صنعت نروژ در    یخود را در رشته مهندس   ارشدیکارشناس مدرک  

مون  افزارنرم  دهندهتوسعه  عنوانبهکرد. سپس    افتیدر  2010سال   بروکسل و  اسلو،    خ ی در 

بود،      www.holderdeord.no  مؤسس   میدر ت  ن ی مشغول به کار شد. در آن زمان، او همچن

  وندی پ  ی حزب  ی هاهیداده شده در اعلام  ی هاپارلمان نروژ را به وعده  ی هایکه را  ی ت یساوب

سالدهدیم در  او  201۵-201۴  یها.  آزما  عنوانبه،  در  داده    ی هارسانه  شگاهیدانشمند 

س  یاجتماع  مشارکت  ن  یاس ی و  اکارکرد  ورکیوی دانشگاه  زمان،  آن  در    ن یهمچن   و. 

www.lahadam.co.il      استمدارانی س   بوکس یف  یها پستکه    ی ت یساوبکرد،    یاندازراهرا  

رد  یلی اسرائ سال  کردیم  یابیرا  در  او  دکترا  2020.  در    یمدرک  را    شناسیزیستخود 

با استفاده    یسلولتک   RNA-seqانتساب    یرا برا  ییکه او ابزارها  ییگرفت، جا  یمحاسبات

  ق ی عم  یری ادگ یبا استفاده از     Omics  گانهچند  هایداده  کپارچهی  وتحلیلتجزیهو    هان یشی پاز  

 منتشر کرد.

 
11 https://github.com/jonathanronen 



 

 

 

 

 ۱فصل 

 ک یبر ژنوم یامقدمه 
برخ  ن یا  هدف ارائه  خواننده   اری شناسی ژنوم در اختدرک زیست  یبرا  ازی از اصول موردن  یفصل 

است که به خواننده   ی ابلکه فقط خلاصه  ست،ی از موضوع ن  یمرور کل  کی  نی، اوجهچی هاست. به

را درک   یمحاسبات  کی تکرارشونده در ژنوم  یک یولوژی ب  میتا مفاه  کندیکمک م  شناسستیز  ری غ

مسلط هستند،   یخوبمدرن به  یژنوم  یکم  یهاژنوم و سنجش   ی شناسستیکه در ز  یخوانندگانکند.  

 آن را مرور کنند.  ایفصل بگذرند  ن یاز ا دیبا

 ی مرکز اصلو   DNAها، ژن  ۱-۱

  م،یده   حی آن را توض   می بتوان   نکهیاست. قبل از ا  "ژن"   شودی که بارهاوبارها مطرح م  یمفهوم اصل  کی

  اردهای لی درک مفهوم ژن مهم هستند. بدن انسان از م  یکه برا  میکن   یرا معرف  گریچند مفهوم د  دیبا

تشک  ا  لی سلول  است.  کارها سلول  ن ی شده  در  به  یمختلف   یها  دارند.  کبد عنوانتخصص  در  مثال، 

تول  ییهاسلول به  که  دارد  م  یبرا  یی هامیآنز  دی وجود  کمک  سموم  قلب، کنندیشکستن  در   .

بااین یوجود دارد که باعث تپش قلب م  یتخصص  یاچهی ماه   یهاسلول اشود.  انواع   ن یحال، همه 

 ل ساخت انواع مختلف سلو  یها. تمام دستورالعملندیآیسلولی متک  ن ی جن  کیها از  مختلف سلول

تقس هر  با  و  دارد  وجود  سلول  آن  ا  میدر  سلول،  سلولدستورالعمل  ن یآن  به  منتقل   دیجد  یهاها 

ساخته شده از    مری پل  کی،  DNAمولکول    کی  -  رشتهکیدر    توانیها مدستورالعمل  ن ی. اشوندیم

 ی ها موجود در مولکول  دی . چهار نوکلئوتی کردرمزگذار  دی تکرارشونده به نام نوکلئوت   یواحدها

DNAبا چهار حرف  ن یمی و ت  نی توزیس  ن،ی گوان   ن،ی، آدن(    اندشدهرمزگذاری  :A  ،C  ،G    و  T در )

  ی سازمانده  چی به شکل دو مارپ  DNA  .کنندیم  رهی ذخ  یزندگ  یخاص، اطلاعات را برا  یتوال  کی

 .چندی پ یآشنا م چی و به شکل مارپ  چندی پ یدرهم م گریکدیمکمل با  مری شده است که در آن دو پل
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ای بر ژنومیک مقدمه  

 
 ست؟ ی ژنوم چ   1-1-1

. ژنوم شودیم  دهی است، ژنوم نام  یتمام اطلاعات ارث   یموجود زنده که حاو  کی  DNAکامل    یتوال

برا اطلاعات  تمام  نگهدار  یشامل  و  ژنوم  سمی ارگان  ی ساخت  اندازهاست.  در  ساختارها ها  و   یها 

تنها   ما  ژنوم  هستند.  سلولستی ن     DNA  خالصبخش    کیمختلف  در     DNA  ،ی وتی وکاری  ی ها. 

پهاستونی )ه   هان یپروتئ دور  به ساختارها  شودیم  دهی چی(  بالاتر  یو  نوکلئوزوم  یمرتبه  را  مانند  ها 

 .(دی نی را بب 1-1)شکل  سازندیها را مو کروموزوم  هان یکه کرومات دهندیم ل ی تشک

 

 
 .واناتی: ساختار کروموزوم در ح1-1 شکل
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 فصل اول 

 
ها از گونه  یحال، در برخکروموزوم وجود داشته باشد. بااین   ن یممکن است چند  سمی به ارگان  بسته

پروکار اکثر  دا  DNA  (هاوتی)مانند  شکل  بشودیم  رهی ذخ  یارهیبه  ژنوم  اندازه  نگونه  ن ی .   ز یها 

ژنوم   که درحالیاست،    پایهجفت  اردی لی م  ۳از    ش ی کروموزوم و ب  ۴۶ یمتفاوت است. ژنوم انسان دارا

ها  است. هم اندازه ژنوم و هم تعداد کروموزوم  پایهجفت  اردی لی م  17کروموزوم و    ۴2  یگندم دارا

به دست   یابی توالی  ی ژنوم موجودات با استفاده از فناور  یاست. توال   ری موجودات مختلف متغ   نی ب

. شودیم  دهی نام  ش ان که خو  دیآیاز ژنوم به دست م  DNA  یاز توال   یقطعات  ،یفناور  ن ی. با ادیآیم

توال   یتربزرگ  یهاتکه با    یاز  بعداً  اول   اتصالژنوم  بزرگ  هی قطعات  قطعات  از   به  استفاده  با  تر 

تر ژنوم را ارزان  یابییتوال   ،یابییتوال ی هایفناور ن یدتری. جددیآیبه دست م ها خوانش   یهمپوشان

سر استکرد  ترعیو  اه  خوان   تریولانط  ش خوان  شتر،ی ب   ش خوانتولید    هایفناور  ن ی .   تر قی دق  ش و 

 .کنندیم

دلار    1۵00بود. امروزه با    2000-1999  یدلار در سالها  ونی لی م  ۳00ژنوم انسان    ن یاول  ینی تخم   نهیهز

ها در حال کاهش است،  نه یهز  کهازآنجاییبالا به دست آورد.    باکیفیت  یژنوم انسان  کیتوان  یم

ها را  داده  یسازرهی ذخ   ی هانه یامر هز  نیکنند. ا  دی تول  یشتری ب  یهاتوانند دادهیمحققان و پزشکان م

و همچنیم  ش یافزا برا  ن ی دهد  واجد شرا  یتقاضا  را   یژنوم   یهاداده  وتحلیلتجزیه  یبرا  طیافراد 

 کتاب بود.  نینگارش ا یهازهیاز انگ  یکی  ن یدهد. ایم ش یافزا

 ست؟ ی ژن چ  2-1-1

  یک ی اطلاعات ژنت  یکیزی وجود دارد که محصولات ف   یق یاطلاعات دق   یحاو  یژنوم، مناطق خاص   در

حال، شود. بااین یم  دهی نام  "ژن "  یاطلاعات به طور سنت  ن یدر ژنوم با ا  یاکند. منطقهیم  یرا رمزگذار

  ،یل مولکو  یشناسستیز  کی کلاس   یدرس  یهاتوسعه است. طبق کتابژن هنوز درحال  ق ی دق  فیتعر

 RNAمولکول    کی  ایمنفرد    ن ی پروتئ  کی  هب  مرتبطاست که    DNA  یتوال  کیاز    یژن بخش  کی

  منطقه   کی"است:    ن یمدرن ا  فیتعر  کی  .(Alberts et al., 2002) است    یزوری و کاتال   یساختار

 Eilbeck)  است   یرونوشت عملکرد  یرمزگذار  یلازم برا  ی اکه شامل تمام عناصر دنباله  (مناطق)


