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Neprecizna medicina

Adapted from Nicholas J. Schork Personalized medicine: Time for one-person trials, Nature, 2015



Medicina danas (US)

• >60% lažno pozitivnih nalaza u masovnim 
pregledima*

• 1 od 4 pacijenta su se dodatno oboljeli u 
bolnici

• >12 milijuna ozbiljnih dijagnostičkih pogrešaka

• Medicinske pogreške i nuspojave su 4-ti vodeći 
uzročnik smrti

• U ~80% pacijenata vodeći prepisani lijekove ne 
djeluju

*Godišnja mamografija u 10 godina



Precizna medicina

Topol, E. Individualized Medicine from Prewomb to Tomb,  Cell, Volume 
157, Issue 1, p241–253, 27 March 2014



Inicijativa za preciznu medicinu
($215 million)



Stara nasuprot nove medicine

Author: Eric Topol



Učinkovita dijagnoza neuroleptospiroze koristeći sekvenciranje

Joshua Osborne, 14 godina



Projekt određivanja ljudskog genoma



Određivanje ljudskog genoma u brojkama

• 3 milijarde nukleotida

• 3 milijarde USD

• 13 godina

• 6 uključenih država (US, UK, Francuska, 
Njemačka, Japan, Kina)

• 20 ustanova



DNA sekvenciranje
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Projekt sekvenciranja ljudskog genoma

Izvor: Wikipedia



Troškovi sekvenciranja
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Druga generacija sekvenciranja

Izvor: Illumina
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Problemi u sastavljanju genoma (ponavljanja)

X B X C X

X C X B X



Problemi u sastavljanju (kimerna očitanja)

AGACGACTTTAGATACTGGGTACTAGAACCCTCAGG



Problemi u sastavljanju



Dugačka očitanja

Pacific Biosciences Sequel Oxford nanopore technologies 
MinION MK I



Dugačka očitanja otpetljavaju graf



PromethION

• Novija generacija 
uređaja za 
sekvenciranje

• Puno veća propusnost

Izvor: Oxford Nanopore Technologies



Pripremanje uzoraka



Pripremanje uzorka - Voltrax

Izvor: Oxford Nanopore Technologies



SmidgION



Detekcija ebole

• Pomoć u identificiranju 
mutacija u realnom vremenu

• Bez potrebe za prebacivanje 
uzoraka krvi u visoko 
kontrolirane laboratorije

• Rezultati unutar 24 sata
• J. Quick et al. Real-time, 

portable genome sequencing
for Ebola surveillance, Nature, 
February 2016

Photograph: Tommy Trenchard/EMLabs



Temeljni računalni problemi

• Sastavljanje genoma – genom za vrstu 
unaprijed poznat (mapiranje)

• Sastavljanje genome – genom za vrstu 
nepoznat (de novo sastavljanje)

• Sastavljanje kada je u genomu prisutno 
nekoliko uzoraka

• Određivanje prisutnih RNA molekula



Mapiranje



Mapiranje – optimalno
(ljudski genom 3 milijarde nukleotida)

Algoritam Procesor Vrijeme

SW or NW CPU i7 2000 godina

SW or NW 1000 * CPU i7 2 godine

SW or NW GPU 60 godina

SW or NW 100 * GPU 7 mjeseci



Mapiranje postupak (heuristika)



LCSk



Edlib



GraphMap



De novo sastavljanje (1000 CPU sati)



Može brže



Racon



Racon



Primjena - dijagnoza



“Naši” mikrobi



Genomi biljaka



Gdje smo sada?

• Genomi veličine bakterija – uspješno

• Eukarioti – fragmentirani genomi

• Ploidnost

• Metagenomi (de novo)



Laboratorij za bioinformatiku i
računalnu bilogiju

https://www.facebook.com/ferlbcb/



Laboratorij za bioinformatiku i
računalnu biologiju

• 1 poslijedoktorand

• 5 doktoranda

• 15 diplomskih studenata u području
računarske znanosti

• Alumni

– Carnegie Mellon, EPFL, ETH

– Google, Facebook, Microsoft, Amazon,…



Projekti

• Algorithms for genome sequence analysis

• Utvrđivanje patogena iz niza sekvenciranih
RNA podataka

• Utvrđivanje patogena iz niza sekvenciranih
DNA podataka



Hvala vam!
Mile.Sikic@FER.hr


