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高通量测序 

样品制备 测序 基因组拼接 补Gap 

转录组分析 

microRNA 

基因甲基化 

外显子 

串联重复序列 

基因预测 
功能分析 
信号通路 
SNP 
其它 

基因表达图谱 
基因差异表达 
基因差异拼接 
     其它 

新基因 
基因型 
SNP 
疾病关联 

表达图谱 
差异表达 
靶基因预测 
新microRNA 



  高通量测序(NGS) 

• 全基因组测序 Whole Genome Sequencing 

• 目标区域测序 Target Region Sequencing  

• 外显子组测序 Exome Sequencing 

• 细胞系的从头测序 De novo sequencing of cell line 

• 简化的表观亚硫酸氢盐测序 Reduced Representation 

Bisulfite Sequencing (RRBS) 

• DNA甲基化免疫沉淀测序 MeDIP Sequencing 

• 染色质免疫沉淀测序 ChIP Sequencing 



高通量测序数据分析流程 



 多种测序平台的比较 

Glenn TC.Field guide to next-generation DNA sequencers. Mol Ecol Resour. 2011 Sep;11(5):759-

69. doi: 10.1111/j.1755-0998.2011.03024.x. Epub 2011 May 19. 

3730xl及Illumina, 454, Ion Torrent, SOLiD，PacBio RS等 

运行时间、测序成本、读取长度和测序通量 



基因组重测序(re-sequencing) 

 

• 基因组重测序是在已知物种基因组一致序列的情况下，对
不同个体的基因组进行测序，并在此基础上对个体或群体
进行差异性分析。 

 

• 千人基因组重测序 

• 肿瘤基因组重测序 

• 拟楠芥基因组重测序 

• 水稻 

• 玉米 

 



重测序工作流程 

测序数据  

过滤后的数据 

NGSqcToolkit 

FastaQC/iTools 

待分析数据 参考基因组 

比对到参考基因组 

Bowtie 

/Bwa/Soap 

SNPs Indels SV 

Samtools/GTAK/

Soapsnp 

Break dancer 
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课题背景 

• 重要概念： 

 

• 重组：减数分裂期间同源染色体片段之间发生的交叉重组 

• 遗传图谱：某一物种的染色体图谱，显示基因或者标记的
线性相对位置。 

• 重组率与遗传图谱：重组率越高，则共同遗传的概率越小，
可判断基因间的相对距离越大。 



课题背景 

• 黄瓜是非常重要的蔬菜作物 

• 已经完成了多个材料基因组测序 

• 现有遗传图谱精度和密度较低，基因/QTL定位少或不精确 

 

• 通过重测序挖掘SNP数据，构建高精度和高密度图谱，精
确定位基因已经在人、水稻中应用。 

• 确定重组位点速度快、精确度高、成本低 
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• 研究材料：三个永久群体 

 

• 重组自交系1   

 

 

• 重组自交系2 

 

 

• 渐渗系 

黄瓜重组位点分析思路 

欧美材料Gy14 

野生黄瓜 

Hardwickii 

PI183967 
× 

华北类型 

9930 

欧美材料 

9110Gt × 

野生黄瓜 

Hardwickii 

PI183967 

华北类型 

新泰密刺 
× 

受体 



黄瓜重组位点分析思路 

• 单个精子全基因组测序 

Probing Meiotic Recombination and Aneuploidy of Single Sperm Cells by Whole-

Genome Sequencing.Sijia Lu et al;Science 338, 1627 (2012); 



黄瓜重组位点分析思路 

• 水稻重组自交系全基因组测序 

SEG-Map: A Novel Software for Genotype Calling and Genetic Map Construction  

from Next-generation Sequencing.Rice (2010) 3:98–102 



黄瓜重组位点分析思路 

     ---通过SNP确定重组位点位置 

• 以单个精子全基因组测序的文章为例 

样品准备 

单细胞测序 

MALBAC 

识别精细胞 

杂合snp 

spermsnp 

捐赠者二倍体 

基因组测序 

识别二倍体 

杂合snp 

bwa/soap 

在染色体上定位精细胞杂合SNP 

捐赠者父母 

二倍体基 

因组测序 

由snp连锁信息 

识别二倍体 

杂合snp 

由家谱信息 

推断 

交叉 

重组 

位点 

HMM 
移动窗
口策略 

bwa/soap 



  黄瓜重组位点分析思路 

• 与单个精细胞测序的比较 

数据处理需要
特异程序 

以基因组snp 

作为标记 

测序覆盖度
较低（~23%） 

单细胞测序 

群体二倍体测序 

现有软件能够
满足数据分析
的需要 

可以达到1X覆盖
度；SNP的识别精
度更高 
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黄瓜基因组遗传图谱构建思路 

• 每个重组区域都被视为一个Bin，每一个Bin作为一个分
子标记，构建群体的基因组遗传图谱。 

 

A High-Resolution Single Nucleotide Polymorphism Genetic Map of the Mouse Genome.PLoS biology, 2006 

Bin即连锁
遗传的块 



栽培黄瓜的一个连锁图谱 

A linkage map of cultivated cucumber (Cucumis sativus L.)with 248 microsatellite marker loci 

and seven genes for horticulturally important traits.Han Miao,etal. 

Euphytica,2011. 

黄瓜基因组遗传图谱构建思路 



开展课题需要学习的内容 

 重组自交系 

重测序群体 

的构建 

 渐渗系 判定基因型 

correctGeno 

基因组作图 

JoinMap 

工具软件 

的使用 

识别snp 

SOAP 

R软件包 



本课题思路小结 

---来源于张老师 



 

      感谢罗老师一学期的教授 

 

                谢谢大家！ 



黄瓜重组位点分析思路 

华北型9930 Hardwickii 新泰密刺 



比较所有精细胞的snp连锁信息，确定染色体单倍型 


