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数据驱动的基因组学
从无创产前到生物大数据，从现在到未来

陈钢

华大科技 BGI-Tech
华大基因

QCon北京
2014年4月26日

陈钢 华大基因

数据驱动的基因组学
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你支持转基因吗？
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唐氏儿

唐氏儿

智力低下

五官畸形

器官骨骼畸形

免疫力低下
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唐氏筛查
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数据分析
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数据分析
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数据分析

无创唐筛的数据分析

实验

测序：2小时---11天

Illumina HiSeq 2000,
MiSeq, HiSeq
X Ten;

Life Technologies Ion
Proton;

华大Complete Genomics
Blackbird;

数据分析

序列比对

CPU : BWA,
Bowtie,
SOAP2

GPU : SOAP3
GPU+CPU : SOAP3-dp

MIC : 开发中

陈钢 华大基因

数据驱动的基因组学
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接下来……

1 从宝宝说起

2 再说说吃的
小米
育种

3 数据驱动的生命科学

4 未来已来

陈钢 华大基因

数据驱动的基因组学
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小米
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育种

育种

育种方法

传统育种：培育新品种需要5---8年，对于生长周期长的物
种，甚至需要20年之久；

分子标记辅助育种：确定影响目标性状的分子标记，然后在
基因组层面做选择，但分子标记很难寻找；

转基因育种：？

陈钢 华大基因

数据驱动的基因组学
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育种

基于全基因组测序的分子育种

基本方法

1 组装物种基因组，得到物种的基因组
字符串匹配、图论…

2 全基因组关联分析，寻找分子标记物
字符串匹配、统计分析、机器学习、特征选择…

3 杂交，获得后代

4 测序判断分子标记物情况并选育
字符串匹配、统计分析…

陈钢 华大基因

数据驱动的基因组学
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育种

难题

所有应用的核心问题

基因组的功能解读

数据分析的难题

高效大规模基因组数据分
析；

复杂基因组组装；

基因组功能分析；

产生成本高

数据可靠性低

数据不完整

数据之间有未知的复杂关系

陈钢 华大基因

数据驱动的基因组学
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接下来……

1 从宝宝说起

2 再说说吃的

3 数据驱动的生命科学
数据来源与分析技术
bcbio-nextgen和BALSA
创业公司

4 未来已来

陈钢 华大基因

数据驱动的基因组学
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数据来源与分析技术

主要数据来源

测序仪：基因组、转录组、表观组
等

HiSeq 2500, 每次实验约1TB数据
HiSeq X Ten, 每次实验约16TB数
据
CG, 每次实验约2TB数据
MiSeq, Ion Proton, PacBio, …

质谱仪：蛋白质组、代谢组等

NMR：蛋白质组、代谢组等

NMRI：大脑成像等

Light Sheet显微镜:神经系统等

……

陈钢 华大基因

数据驱动的基因组学



.....

.

....

.

....

.

.....

.

....

.

....

.

....

.

.....

.

....

.

....

.

....

.

.....

.

....

.

....

.

....

.

.....

.

....

.

.....

.

....

.

....

.

.

. .

. . .

从宝宝说起
.
. . .

再说说吃的
. .
. . . . . .
. . .

数据驱动的生命科学
.
. .

未来已来

数据来源与分析技术

分析技术

计算

主流：单节点单CPU

主流：单节点多核

单节点GPU

多节点多核(GPU)

多节点众核(MIC)

存储

主流：gzip压缩文件

参考序列压缩文件

ADAM：为大规模计算而设
计，UC Berkeley

全数据中心压缩：
DataDomain

陈钢 华大基因

数据驱动的基因组学
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bcbio-nextgen和BALSA

bcbio-nextgen

bcbio-nextgen分析流程

经过实践验证的最优分析流程

整合分析工具

多平台支持

可扩展

陈钢 华大基因

数据驱动的基因组学
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bcbio-nextgen和BALSA

bcbio-nextgen:可扩展
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bcbio-nextgen和BALSA

bcbio-nextgen-vm

bcbio-nextgen-vm

完全隔离：内置所有分析工具

可重复：不受系统本身影响

安装简单：下载单个文件，挂载数据即可

外部python封装:安装、启动容器、挂载
数据，并行

陈钢 华大基因

数据驱动的基因组学
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bcbio-nextgen和BALSA

bcbio-nextgen-vm:并行
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bcbio-nextgen和BALSA

BALSA:基于GPU的基因组数据分析流程
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BALSA:性能
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创业公司

Seven Bridges
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创业公司
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接下来……

1 从宝宝说起

2 再说说吃的

3 数据驱动的生命科学

4 未来已来
现在
困难

陈钢 华大基因

数据驱动的基因组学
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11年间，全基因组测序从30亿美元降至1000美元

2010年，人工合成生命

2012年，肠道宏基因组

2013年，胚胎植入前诊断

2013年，CRISPR/Cas基因编辑

2013年，诱导性多功能干细胞(iPSCs)体外培养人类肝脏

…

忘掉转基因和克隆人吧

陈钢 华大基因
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困难

难题依然是基因组功能的解读

数据分析是解决这个问题的关键

数据越来越便宜，数据量越来越大

相互作用的复杂性远超大家想象

IT的发展推动者生命科学向前

这依然是个苦逼的穷行业…

陈钢 华大基因
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