
 

图1.1 美国国家生物技术信息中心（NCBI）核苷酸序列公共数据库GenBank 和全基因组鸟枪法测序数 

据库（Whole Genome Shotgun，WGS）序列数据（条数）增长情况（改自Gauthier et al.，2018；数据截 

至 2020 年 2 月，Release 236） 

 

 

 

图1.2 生物信息学早期的一个“路线图” 

该图给出了生物信息学主要涉及的领域



 

 

图1.3 美国国家生物技术信息中心网站数据分析工具网页 

包括 BLAST、e-PCR 等工具软件 

 

 

 

 

图1.4 生物信息学家们面对的是堆积如山的DNA 片段 

这是在2001 年人类基因组测序完成后出现的一幅漫画。有了序列数据，接下来（图中的“Phase Two”）最重要的是如何解 



读人类自身 3Gb 的基因组  

 

图1.5 人类基因组测序数量的增长（引自Eisenstein， 2015） 

图中给出了数据增长的三个不同预测曲线。截至 2020 年实际增长率均超过预测值 

 

 

 
 

图 1.6 人类基因组研究已从读懂基因组进入书写基因组和基因组社会化时代（Veritas 公司 2019 年预测）



 
图 1.7 国家基因组科学数据中心主页（https://bigd.big.ac.cn/） 

 

 
 

图2.1 脱氧核苷酸（左）和双脱氧核苷酸（右） 

左图为正常的脱氧核苷酸（dNTP），其 3′ 位置含有羟基；右图为双脱氧核苷酸（ddNTP），其 2′ 和 3′ 位置都不含羟基

https://bigd.big.ac.cn/


 

 

图 2.2 双脱氧链终止法（Sanger 法）测序原理



 
图2.3 高通量测序技术出现年代及其测序通量（引自Router et al.， 2015） 

圆圈中的数字表示各测序技术产生的读序长度（nt） 

 

 
图2.4 Illumina 测序的具体流程 

① DNA 文库制备；② 流动槽杂交；③ 桥式 PCR 扩增；④洗掉 DNA 反链；⑤ 测序 



 

图2.5 Ion Torrent 半导体测序原理 

（引自 Rothberg et al.， 2011） 

 

 
图2.6 DNA 纳米球（DNB）测序技术 

A．DNA 单链环化；B．DNB 制备；C．规则阵列芯片和 DNB 加载；D．cPAS 技术；E．测序；F．碱基识别 



 
 

图2.7 SMRT 测序原理（引自Eid et al.， 2009） 

图A 显示的是ZMW 的结构，激光进入ZMW 后呈指数级衰减，仅能照亮靠近底部的约30nm 区域，因此大部分游离的荧光标记 

dNTP 不会被激发，只有结合到DNA 聚合酶上的dNTP 其荧光基团被激光照亮，激发荧光；图B 显示的是DNA 合成过程中检测到 

的荧光信号及持续时间。结合到酶上的 dNTP 停留时间较长，信号呈脉冲式激发，因而能与噪音区分 

 

 

 

图2.8 纳米孔测序（链测序）原理（引自Leggett et al.， 2017） 

A. 纳米孔嵌入在电阻合成膜中，电阻膜两侧存在施加电势差，离子流帮助核酸通过纳米孔；B. 与另一个衔接子结合的马达 

蛋白与纳米孔对接，并使 DNA 分子通过纳米孔；C. 纳米孔中的碱基导致电流中断，形成序列特征 

 

 

图2.9 高通量测序在基因组及基因组重测序中的相关应用（引自Shendure et al.， 2017） 

contig、scaffold、染色体为基因组组装的三个层次 



 

 

图 2.10 短读序 cDNA、长读序 cDNA 及直接 RNA 测序三类 RNA-Seq 方法比较（引自 Stark et al.， 2019） 

 

 

 

 

图2.11 RNA-Seq 技术流程（以Illumina 测序为例） 



 

 

图2.12 降解组测序建库流程（引自Thomson et al.， 2011） 

收集的靶基因经剪接产生2 个片段：5′ 剪接片段和3′ 剪接片段，用RNA 连接酶连接3′ 剪接片段（含有polyA 尾巴的片段）， 

进行反转录 PCR 扩增可得到目标片段 

 

 
 

图 2.13 三种主要 DNA 甲基化修饰类型（引自 Beaulaurier et al.， 2019）



 

图 2.14 甲基化重亚硫酸盐测序原理（引自Zhang et al.， 2009） 

M（methylated specific）．甲基化特有；U（unmethylated specific）．非甲基化特有；MSP（methylation-specific PCR）．甲基化特异性 PCR 

 

 

图 2.15 甲基化简化重亚硫酸盐测序（RRBS）原理（引自 Smith et al.， 2009）



 
 

图 2.16 MethylRAD-Seq 技术测序原理（引自 Wang et al.， 2015） 

 

 

 

图2.17 MeDIP-Seq 方法工作流程 

（www.cd-genomics.com） 



 

 

图 2.18 基于第三代测序的天然 DNA 甲基化检测技术（ 引自 Beaulaurier et al.， 2019） 

 

 

图2.19 MeRIP-Seq 测序原理（引自Dominissini et al.， 2012） 

正常的免疫沉淀（IP）实验条件，添加了m6A 抗体的实验体系。通常情况下测序读段大致分布在甲基化位点附近，而对照条 

件下测序读段的分布与正常的每个基因的表达值正相关（没有甲基化影响） 



 
 

图2.20 Nanopore 直接RNA 测序鉴定碱基修饰模式图（引自Liu et al.， 2019； Garalde et al.， 2018） 

A、B. 直接RNA 测序鉴定m6A 和5-mC 碱基修饰时的电信号差别；C. 直接RNA 测序鉴定碱基修饰的算法模式图，PC1 

和 PC2 分别为主成分（PC）分析第 1 和第 2 主成分 

 

 

 

图 2.21 16S rDNA 常用测序方法及其比较（引自 Santos et al.， 2020） 

 



 

 

图 2.22 单细胞基因组和 DNA 甲基化测序技术平台（引自 Luo et al.， 2020） 

 

 

图2.23 翻译中的RNA 主要测定方法（引自Zhao et al.， 2019） 

RNC．核糖体新生肽链复合物；TRAP．正在翻译的核糖体亲和纯化 

 

 



 

 

图 3.1 FASTA 格式 

 

 

 

图 3.2 FASTQ 格式 

 

 

 

图 3.3 GFF 格式 

 



 

图3.4 GenBank 数据库记录格式（GBFF 格式） 

A．描述部分；B．注释部分；C．序列部分 

 

 

 

图 3.5 NCBI 数据库 Entrez 搜索首页 
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图 3.6 NCBI 数据库选项下拉界面（A）及 Gen Bank 数据库搜索界面（B） 

 



 

 

图 3.7 GSA 核苷酸序列数据库主页 

 

 

 

 

图 3.8 Ensembl Genomes 水稻基因组数据库主页 
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图3.9  欧洲生物信息学研究所（EBI）维护的RNAcentral 

数据库主页（A）和收录的相关数据库情况（B） 



 

 
图 3.10  非编码 RNA 数据库 NONCODE 主页 

 

 

 
图 3.11  非编码 RNA 家族数据库 Rfam 主页 



 

 
图 3.12  不同类生物同源保守基因数据库 BUSCO 主页 

 

 
 

图 3.13  蛋白质数据库 UniProt（Swiss-Prot＋TrEMBL）数据库主页 



 

 
图 3.14  美国 PIR 蛋白质综合数据库 iProClass 整合了各种类型数据资源 

 

 

 
图 3.15  实验测定蛋白质结构数据库 PDB 主页 

 



 

 
图 3.16  蛋白质组数据库 PRIDE 主页 

 

 

 
图 3.17  功能域数据库 Pfam 主页 

 

 
 

 
图 3.18  MetaboLights 主页 



 

图 3.19  蛋白质序列数据资源与生物信息学分析平台 ExPASy 主页 
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图4.1  两条序列联配方式与路径 

A． 两条序列联配方形示意图。图中标出了两条联配序列（一条在最顶端，另一条在最左列）之间所有可能的联配方式（匹配、错配和引入空位）。对于全局

联配，从头到尾存在许多路径（即全局联配结果），图中标出一条途径及其对应的联配结果（最下端）。B．联配方式示意图。对于任何一个联配位点，

联配延伸路径仅存在三个方向，即对角线（导致匹配或错配）、横向或纵向（均引入空位） 

 

 

 

 

 

 

 



 

图4.2  Needleman-Wunsch算法实例 

计分方式：设定碱基错配罚 1 分，单个碱基缺失或插入时罚 3 分，碱基匹配不罚分即得 0 分。图中箭头为每个位点最佳联配方向（来源）。每个单元格（特别

标出三个例子）内有 4 个数字，分别为 x、y、z、H 值（H 值下画线）。两条序列的全局最优联配 H 值＝－10（即罚 10 分），其联配路径见红色箭头 

 

 

 

图 4.3  BLAST 算法图解 

 

 



 

图4.4  序列动态规划联配方式 

可以利用空格（是否允许）、空格数量和联配值等进行限定联配过程 

 

 
 

图 4.5  美国国家生物信息中心（NCBI）提供的在线 BLAST 序列搜索工具（2020 年 5 月） 

 



 

 
图4.6  数据库BLAST搜索工具大全 

基于局部动态规划算法，除了标准 BLAST 工具（如 BLASTP 等），不断发展了新的用于蛋白质和核苷酸序列数据的 BLAST 工具（如 PSI-BLAST 等） 

 

 

 

 
图 4.7  利用 BLASTN 工具搜索核苷酸数据库 



 

图 4.8  BLASTN 搜索结果 

 

 

 
 

图 4.9  BLASTN 具体联配结果 

 



 

 
 

图 4.10  利用 BLASTX 工具搜索的结果 

 



 
图 4.11  NCBI 的 BLAST 主页 

 

 

 

 

 
图 4.12  美国加州大学基因组学研究所 BLAT 主页 



 

图 4.13  欧洲生物信息学研究所提供的数据库 HMMER 在线搜索界面 

 

 

 
 

图4.14  概率密度函数正态分布（虚线） 

和极值分布（实线）比较 

x 表示变量 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



 

 
图 5.1  三条序列全局联配路径空间示意图 

 

 

 
 

 
图 5.2  多序列渐进式全局联配算法案例（改自 Baxevanis and Ouellette，2001） 

 

 



 
 

图5.3  多序列局部保守性 

7 条序列中有一段序列高度保守（黑色区域）；图最上方为相对信息量图，表示各列信息量大小 

 

 

 

 
图 5.4  MEME 软件包在线分析平台（http://meme-suite.org/） 

 

 

 

 

 

 

 

 

http://meme-suite.org/
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图5.5  蛋白质功能域举例 

A．蛋白质结构水平上的功能域：丙酮酸激酶（pruvatekinase，PDB 数据库：1PKN）的三个功能域；B．蛋白质序列水平上的功能域：植物 NBS 类抗性基因的

NBS 功能域（引自 Tian et al.，2004），图中标出了该功能域的若干基序（如 Kinase2、GLPL 等） 

 

 

图 5.6  功能域的 4 种表述方法/ 模型（以 NBS 功能域的 Kinase2 基序为例） 



 

图 5.7  概型举例 
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图 5.8  功能域 HMM 模型举例（部分引自 Mount，2004） 

A．一个多序列联配结果：对于一个多序列联配结果，可能存在氨基酸匹配或错配（如第 1、3 和 5 列）、插入（第 2 列）和删 除（第 4 列）。B．多序列联

配的马尔可夫模型：方形表示氨基酸联配状态，菱形表示插入状态，圆形表示缺失状态，箭头表 示转移概率。C．功能域数据库 Pfam 的一个记录

（http://pfam.xfam.org/）：该记录以类似序列徽标的形式呈现，徽标图内包括 每个位点上 20 种氨基酸的出现概率大小（用比特表示），徽标图下面三行给出了 

HMM 模型三个态（匹配或错配、插入和删 除）之间的转移概率（有关信息量和序列徽标详见下节说明）。作为一个说明，图中下方特别给出了第 75 位氨基

酸的相应转 移概率和 20 种氨基酸的出现概率。根据该序列徽标，可以清楚看到该功能域蛋白质序列的保守区域，如第 75 位点附近区域 



 

图5.9  多序列联配结果的序列徽标举例 

图中为 12 条 λ 噬菌体 cI 和 cro 蛋白结合位点序列联配结果（上）和各位点信息量情况（下） 

 

 

图 6.1  4 个物种（A～D）的 2 种有根树（上） 和 1 种无根树（下）形式 



 

 
图 6.2  距离矩阵法、最大简约法和最大似然法的建树方法适用性 

 

 

 
图 6.3  旁系同源基因和直系同源基因的产生机制 



 

图6.4  水稻及其祖先野生种碱基变异情况 

其中 3 个位点被定义为 SNP 位点（箭头处），一个位点发生插删 

 

 

图 6.5  同源序列间的核苷酸变异机制 

 

 

图 6.6  5 条生物线粒体 DNA 序列 

 

 
图 6.7  非加权平均连接聚类法（UPGMA）系统树 

 



 

图 6.8  将 Fitch-Margoliash 法应用于图 6.6 线粒体序列分析的初始步骤 

 

 

图 6.9  将 Fitch-Margoliash 法应用于图 6.6 线粒体序列分析的中间步骤 

 

 

图 6.10  图 6.6 所列线粒体序列的 Fitch-Margoliash 无根系统树 

 

 

图 6.11  基于图 6.6 所列线粒体序列的 Fitch-Margoliash 有根系统树 

 

 

图 6.12  利用邻接法构建的 5 条线粒体序列无根系统发生树 



 

图6.13  两条序列的有根树状图 

在 j 位点，两条序列具有碱基 s1 和 s2，相应节点具有碱基 k 

 

 
图6.14  三条序列的一种有根系统发生树 

在位点 j，三个序列具有碱基 s1、s2、s3，节点 0 和节点 4 具有碱基 k 和 l 

 

 

图6.15  三条序列的星状系统发生树 

三条序列来自同一祖先序列 0 

 

 
图 6.16  利用 PHYLIP 软件构建图 6.6 5 条线粒体序列的最大似然树 

 

 

图 6.17  基于 6 条序列（物种#A～#F）一个位点碱基变异确定最简约树的过程 

 



 

图6.18  基于图6.6 中5 个物种线粒体序列的最简约系统树 

图中数字为节点间的碱基变更数 

 

 

图 6.19  贝叶斯法建树的主要要素（引自 Huelsenbeck et al.，2001） 
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图7.1  复杂基因组K-mer 深度分布图及其特征峰 

A．一个复杂基因组 K-mer 深度分布模式图，基因组杂合性和重复序列会在 K-mer 深度分布曲线上产生特征峰。B．一个杂合物种实例（Z. latifolia）。len. 长

度；uniq. 特异序列；aa. 纯合率；ab. 杂合性；kcov. K-mer 覆盖深度；err. 错误率；dup. 重复率； K．字符串长度；P. 倍性。C．多倍化基因组 K-mer 深度

分布图，以一个六倍体物种（E. crus-galli）为例 

 

 



 

 
图7.2  全基因组的两种测序和拼装策略 

逐步克隆法（实线箭头）需遗传图谱和物理图谱构建构成，然后基于每个 BAC 测序数据获得全基因组序列；全基因组鸟枪法（虚线箭头）直接将基因组 DNA 

打碎进行测序，基于大量短读序及其相互关联数据进行全基因组拼装 

 

 

 
图7.3  不同测序技术对基因组拼接长度的影响（引自Michael and van Buren，2020） 

A．传统测序技术和高通量测序技术的读序长度和测序质量值；B．不同测序技术用于基因组拼接的片段连续性比较 

 



A B  

 
图7.4  OLC 拼接算法模式图 

A．基于重叠序列联配；B．基于构图路径 

 

 

 

 

图7.5  OLC 和DBG 算法序列拼接模式图（引自Li et al.，2012a） 

A．OLC 算法序列拼接模式图，在该 20bp 的区域产生了 6 个读段（R1～R6），读取长度（L）为 10 bp，重叠长度的截止值为 5 bp。读序按照其起始位置和相

应的 OLC 图（下方所示）沿基因组有序排列，大部分节点都有超过一个进入的边和出去的边。B．DBG 算法序列拼接模式图，将这些读段切成 K-mer（K＝

5），共有 16 种不同的 K-mer，其中大多数发生在一个以上的读段中。K-mer 根据其起始位置和基因组 DBG 图的结构，沿基因组排列，大部分的节点都仅有

一个进入的边和出去的边 

 



 
图7.6  德布鲁因路径举例 

该图为三维德布鲁因图（顶点由 3 个数字组成，边由 4 个数字组成） 

 

 

 
图7.7  基于基因测序读序构建德布鲁因图举例 

构图包括四步：①一段基因组序列经测序，获得大量 7nt 长度读序（红色碱基为测序误差）；②基于读序的 4-mer 构建德布鲁因图；③通过 4-mer 延伸简化德

布鲁因图；④进一步去除由于测序误差导致的分叉和小包，获得最终图。基于该图的欧拉路径（各边遍历一次）获得原始基因组序列 



 
图 7.8  基于德布鲁因图的基因组拼接算法举例（以 SOAPdenovo 为例，引自 Li et al.，2010） 

 

 

图7.9  基因组片段近似重复图的构建过程（引自Kolmogorov et al.，2019） 

A 图．基因组片段序列自身比较的点阵图，该片段中，A 和 B 为重复序列，其他（X/Y/Z/U）为非重复片段； Ｂ图．基因组片段构成；C 图．构建重复图；

D 图．近似重复图 



 

 

 

 
图7.10  基因组拼接Flye 算法（引自Kolmogorov et al.，2019） 

A 图．基因组中存在两个重复序列（R1 和 R2），分别有两个拷贝，这两个拷贝的序列构成均 99% 一致，A～D 为非重复片段； Ｂ图．长读序及其定位结果；

Ｃ图．构建随机基因组拼接序列（disjointig），图中构建出两条“disjointig”序列；D、E 图．串连两条“disjointig”序列及该序列的比较点阵图；F 图．基于点阵

图构建其近似重复图；G 图．长读序在重复图中的定位情况；H、I 图．基于重复序列不同拷贝的细微变异，重构完整重复图路径 

 

 

 

图7.11  利用ALLMAPS 重建的黄鱼基因组一号准染色体（引自Tang et al.，2015） 

A．图两侧代表的是 4 个遗传图谱，采用 BCFemale、BCMale、JMFemale 和 JMMale 4 个遗传图谱，权重（w）相同，黑色横线代表遗传标记，中间代表 1 号

准染色体序列，灰白相间代表连接的每一条 scaffold，遗传图谱和染色体序列之间的线连接重建染色体上的物理位置和图谱上的遗传距离。B．4 个散点图，点

分别代表染色体上的物理位置（x 轴）与遗传图谱的遗传距离（y 轴）。散点图上的 ρ 值代表 Pearson 相关系数，其值为－1～1，接近－1 或 1 的值表示接近

完美的共线性 



 

图7.12  长跨度技术辅助准染色体重构（引自Michael and van Buren，2020） 

A． Hi-C 辅助准染色体重构模式图，Hi-C 数据获取自交联染色质的相互作用，然后通过 contig/scaffold 上位点之间的相互作用来构建矩阵，进而确认它们之

间的位置关系，以 contig/scaffold 重建准染色体。B．光学图谱辅助构建准染色体模式，光学图谱利用限制酶位点和单分子成像来创建基因组的物理图。

通过使用限制酶对 DNA 的长片段进行刻痕并标记，DNA 分子被线性化和成像，并且每个分子的指纹被合并以创建一个共有的基因组图。基于比对，

contig/scaffold 被覆盖在基因组图谱上，并锚定在支架或假分子中，进而构成准染色体 

 

 

 

图7.13  利用LTR 重复序列对不同植物物种基因组序列完整度进行评价（引自Xia et al.，2020） 

基于 LAI 指标值大小，可以根据基因组完整程度分为草图（≤10）和参考基因组（＞10） 



 
图7.14  人类（左）和水稻（右）基因转录起始位点（TSS）附近碱基分布变化 

随机挑选 100 条基因序列以转录起始位点对齐，按照 10nt 窗口长度逐碱基计算 4 种碱基频率 

 

 

图 7.15  水稻和拟南芥具有不同 GC 含量蛋白质编码基因分布图 （引自 Guo et al.，2007） 

 

图 7.16  大肠杆菌 K12 菌株基因组序列的二维 DNA 行走曲线（引自郝柏林，2015） 



A  

B  

 
图7.17  利用点阵图（dot matrix）方法进行序列保守性分析举例（引自Zhang et al.，2005） 

A．两条蛋白质序列不同字长（单个和三个氨基酸）的分析效果； 

B．人类 LDL 受体基因不同字长（单碱基和 23nt）的自身比较图 
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图 7.18  基因组 K 框架（A）及大肠杆菌 K12 基因组“肖像”（B）（引自郝柏林，2015） 
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B  

 
图7.19  基因组浏览器应用举例 

A．以 GBrowse 为基础构建的水稻数据库（Rice Genome Annotation Project）基因组浏览器；B．以 JBrowse 为基础构建的水稻数据库（RAP-DB）基因组浏览

器 

 



 

 
图 7.20  Genome Data Viewer 基因组浏览器 

 

 

 
图 7.21  交互式基因组可视化工具 IGV 

 



 

 
图 7.22  Circos 图举例——稗属物种 Echinochloa haploclada 基因组及其相关信息（引自 Ye et al.，2020） 

 

 

图7.23  利用点阵图方法进行染色体之间的比较（引自Zhang et al.，2005） 

图示水稻 12 条染色体之间的比较，图中可见基因组共线性区域 



 

图7.24  基于三种基因组共线性分析方法的拟南芥（x 轴，染色体Ath1～Ath5）与 白菜（y 轴，染色体A1～A10）基因组共线关系 

从左到右：MUMmer（基于基因组 DNA 序列比对）、MCScanX（基于同源基因顺序关系比对）和 COGE（基于基因组编码区序列比对） 

 

 

 

图7.25  使用JCVI 绘制的甘蓝型油菜进化过程中发生的多次基因组加倍事件（引自Chalhoub et al.，2014） 



 

图 7.26  基因组重测序数据变异检测流程及其应用（引自 DePristo et al.，2011） 

 

 

图7.27  4 种基因组结构变异主要检测策略（引自Alkan et al.，2011） 

理论上双端读序联配法、拆分读序法、从头拼接法这三种方法可以检测各种类型的结构变异，不过每种方法都会存在一定的错误偏向 



 
图7.28  泛基因组的构成（引自Sherman et al.，2020） 

A． 细菌及其他原核生物基因组主要由基因构成，因此其泛基因组定义为一个物种所有基因的总和；B．真核生物基因组中存在很高比例的基因间区，其泛基

因组定义为所有 DNA 序列的集合，包括基因区和基因间区 

 

 

图 7.29  泛基因组组装三种策略（引自 Bayer et al.，2020） 

 

 

 

 

 

 

 

 



 

图 8.1  水稻（上）和人类（下）基因组序列构成举例 

 

 

 
图8.2  一种典型蛋白质编码基因的结构示意图 

蛋白质编码区（CDS，黑色区域）包括大部分外显子序列（除了两端 UTR 序列），自起始密码子（TAG） 开始，到终止密码子（TAA 等）结束 

 



 
图8.3  基因从头预测方法模式图 

其中编码区概率估计往往根据一定的概率模型（如 HMM） 

 

 

A  

B  

 
图8.4  同源比对预测基因模式图 

A．基于近缘物种已知基因结构；B．基于基因表达序列（如 EST） 



 
图 8.5  蛋白质编码基因预测 HMM 模型举例 

 

 

图8.6  基因预测工具GENSCAN的HMM模型 

（引自Burge and Karlin，1997） 

图中E、I、F、T等字母均表示特定区域，例如，E表示外显子、 

I表示内含子、F和T分别表示5′和3′非转录区域（UTR）等，其上标正/负号表示序列正/负链，下标表示单个（sngl）、 

起始（init）、终止（term）和中间（0～2）外显子/内含子 
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B  

 

 
图8.7  基于HMM 模型的主流基因预测工具FGENESH 

A. FGENESH 提供的在线基因预测服务平台主页。B. 利用 FGENESH 进行基因预测的结果举例。一段来自番茄约 120kb 基因组序列（EU124734）的预测结

果。共 15 个基因被预测出，图中仅列出其中一个基因的具体预测结果。图中红色的 CDSf 代表基因模型中的第一个外显子；灰色的 CDSi 代表中间的外显子；

蓝色的 CDSl 表示最后一个外显子；如果仅有一个外显子则用橙色的 CDSo 表示；淡蓝色的 TSS 和深绿色的 PolA 分别代表转录起始位点和 poly A 尾巴结构



 

图8.8  通过BLAST和选用不同蛋白质数据库进行基因功能注释 

 

 

 
图 8.9  KAAS（KEGG Automatic Annotation Server）注释服务器主页 



 

 
图 8.10  α 螺旋（A～C）和 β 折叠（D～F）结构示意图（引自 Alberts et al.，2007） 

 

 

 

 
图8.11  蛋白质结构预测方法概述 

目前蛋白质三级结果预测主要包括从头预测、同源建模和折叠识别三种方法 



 

图 8.12  利用 SWISS-MODEL 算法进行蛋白质结构预测（以蛋白质序列 NP_000268 为例） 
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B  

图8.13  蛋白质FOXL2（记录号P58012）R103C 突变的三维结构分析 

A. FOXL2 蛋白序列在PDB 数据库中搜索获得的同源序列情况，结果显示其最佳同源蛋白为FOXC2（记录号6O3T）； 

B. FOXC2 的三维结构及其与 FOXL2 的 R103C 突变对应位点（R121）与底物 DNA 结合情况（利用 PyMOL 可视化工具） 



A

 

B 
图9.1  植物miRNA调控机制及其与动物的差异 

A．植物 miRNA 的产生及其调控机制（引自 Li et al.，2014）；B．动植物 miRNA 靶向调控机制比较 



 

图 9.2  miRNA 计算识别方法 

 

 

B  

 
图9.3  植物phasiRNA基因位点鉴定举例 

A. 4 个拟南芥 phasiRNA 基因（TAS）位点 21nt miRNA 读序分布及相位信号（引自 Howell et al.，2007）；B.水稻 TAS 基因 21nt miRNA 读序的相位值分布（引

自 Shen et al.，2009） 



 

图 9.4  相位基因 TAS 基因的相位siRNA分布示意图（引自Chen et al.，2007） 

箭头表示 phasiRNA 的起始位点，竖线表示与起始位置相距 21nt 的 siRNA 的相对位置 
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B  

 
图 9.5  植物 miRNA 靶基因预测工具 psRNATarget（A）和 TAPIR（B）在线平台界面 

 

 

 

 

 



 

图9.6  lncRNA的已知功能（引自Morlando et al.，2015） 

A． lncRNA 作为增强子来调节 mRNA 的转录；B．lncRNA 招募染色质修饰复合体来调节转录；C．lncRNA 通过调节转录因子的活性来调节转录；

D．lncRNA 通过改变染色体的空间结构来调节基因的表达；E．lncRNA 通过影响 mRNA 前体的剪接来影响基因的表达；F．lncRNA 通过调节 mRNA 的

稳定性来调节 mRNA 的表达；G．lncRNA 通过调节 mRNA 的翻译来调节 mRNA 的表达；H．lncRNA 通过竞争性结合 miRNA 来调节 mRNA 的表达；

I．一部分含有开放阅读框的 lncRNA 可以被翻译形成小肽 

 

 
 

图 9.7  lncRNA 鉴定流程 



 

 
图 9.8  预测 lncRNA 与 RNA 互作的综合算法流程 （引自 Terai et al.，2015） 

 

 

 
图 9.9  长非编码 RNA 在线注释工具 AnnoLnc2 主页（http://annolnc.gao-lab.org/） 

 

 

 



 

图 9.10  环状 RNA 分子的形成（引自 Bolisetty and Graveley，2013） 

 

 

 
图9.11  环状RNA预测工具 

A．find_circ 预测环状 RNA 算法（引自 Memczak et al.，2013）；B．Pcirc_finder 算法（引自 Chen et al.，2016a） 
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图9.12  环状RNA全长拼接算法 

A．circseq_cup 流程（引自 Ye et al.，2017）。B．CIRI_full 流程（引自 Zheng et al.，2019）。a、b．读序的反向重叠（RO）；c、d．基于 5′-RO，将两条读序

合并，并比对至基因组以确定其准确位置；e．环状 RNA 全长序列的拼接。当 5′-RO 和 3′-RO 均能发现时，或能被支持反向剪接位点的读序（BSJ）全部覆盖

时，其全长序列可直接拼接获得；当 3′-RO 没有，或者支持反向剪接位点的读序不能全部覆盖时，将结合 5′-RO 和 BSJ 两者拼接环状 RNA 的全长序列 

 

 

图9.13  环状RNA数据库 

A．植物环状RNA数据库PlantcircBase主页及其提供的环状RNA搜索工具BLASTcirc（引自Chu et al.，2017；2018）； 

B.人类及模式动物环状 RNA 数据库 CIRCpedia（引自 Zhang et al.，2016） 



 
图10.1  转录组数据分析的两个经典分析流程 

A. TCC 流程，即 TopHat 比对、Cufflinks 拼接和定量、Cuffdiff 差异分析、CummeRbund 可视化的转录组分析流程（引自 Trapnell et al.，2012）；B. HSB 流

程，即 HISAT 比对、StringTie 拼接定量和差异分析、Ballgown 可视化的转录组分析流程（引自 Pertea et al.，2016） 

 

 

 

图 10.2  RNA-Seq 序列拼接流程 

 



 
图 10.3  烟气处理与对照（空气处理）之间肺支气管细胞差异表达基因的 KEGG 富集通路（引自 Shen et al.，2016） 

 

 

 
图 10.4  SOAPsplice 软件鉴定可变剪接的原理（引自 Huang et al.，2011） 

 

 

 

 



 
图10.5  基于转录组数据发现水稻中存在至少7 种不同的基因可变剪接形式（引自Zhang et al.，2010） 

曲线表示表达量值；方形图表示外显子；虚线表示外显子连接的方式；比对上的读序用黑色的短线表示。7 种可变剪接方式为外显子跳跃（ES）、内含子保留

（IR）、5′ 端可变剪接（A5SS）、3′ 端可变剪接（A3SS）、外显子排除（MEE）、第一外显子可变剪接（AFE）和最末外显子可变剪接（ALE） 

 

 

图 10.6  5 种不同类型（Ⅰ～Ⅴ）融合基因（引自 Maher et al.，2009） 



 

图10.7  水稻中鉴定发现的基因融合现象（引自Zhang et al.，2010） 

通过黑线连接的红色和绿色柱形图表示不同外显子区域，右侧的柱状图表示两个基因及其融合基因表达量（定量PCR 结果）， 图中显示的是鉴定到的三种不

同水稻基因融合方式：A．两条染色体间的基因融合现象；B．相邻基因间的基因融合现象； 

C．在同一条染色体上远距离基因间的融合现象 

 

 

图10.8  植物次生代谢合成基因簇鉴定算法plantiSMASH的原理（引自Kautsar et al.，2017） 

TPS．萜烯合成酶基因；p450．细胞色素 P450 基因



 

图10.9  植物次生代谢物合成途径共表达网络分析流程（引自Wisecaver et al.，2017） 

A. 计算基因组中每个基因对表达的皮尔森相关系数（如基因 A 和基因 B 之间的相关性为 0.83）；B.对相关性进行排序，并计算每个基因对的互排位（mutual 

rank，MR）值（如基因 A 和 B 的 MR 值为 4.8）；C.使用一个或多个指数衰减函数将 MR 值转换为网络边权值（network edge weight），这里评估了 5 种

不同的衰变率，得到了 5 种不同的网络（N1～N5）；D.使用 ClusterONE 可视化基因共表达模块交集，在本例中， 基因 A 和基因 B 及 4 个其他基因（紫

色圆圈）组成了一个模块，基因可以属于单个或多个（如 Gene@）共表达模块 

 

图10.10  DNA甲基化数据处理和分析流程图（引自Shafi et al.，2018） 

DMC．甲基化差异位点；DMR．甲基化差异区域 



 

图10.11  RNA甲基化MeRIP-Seq数据分析流程（引自Liu et al.，2015） 

A.单样本 MeRIP-Seq 数据分析；B.双样本 MeRIP-Seq 数据分析 

 

 

图10.12  拟南芥中的m6A 修饰（引自Luo et al.，2014） 

A. 不同拟南芥材料中 m6A 修饰的比例；B. 拟南芥‘Can-0’和‘Hen-16’材料中 m6A 修饰位点的数量，其中有 4317 个为两者共有；C. 材料‘Can-0’和‘Hen-16’在

若干基因中保守的甲基化位点（m6A 峰）举例，其中黄色的读序来自 MeRIP-Seq，蓝色等其他颜色来自常规 RNA-Seq；D. 修饰位点（即 m6A 峰区域）序列

呈现“RRACH”保守性 



 
图10.13  玉米中m6A 修饰情况（引自Miao et al.，2020） 

A. m6A 修饰峰在全转录组上的分布，CDS．蛋白质编码区，UTR．非翻译区；B.m6A 修饰峰在转录本不同片段上的密度 分布；C. 大部分 m6A 修饰峰所具有

的经典保守序列“RRACH”（上）和“URUAY”保守区域（下，该保守片段是植物上特有的一段保守序列并且可以被 m6A 阅读蛋白 ECT2 识别）；D.m6A 修饰

基因在玉米基因组 10 条染色体上的分布，从外向内每圈分别代表 m6A 修饰基因的出现频率（Ⅰ）、基因平均长度（Ⅱ）、平均 GC 含量（Ⅲ）、平均外显子

长度（Ⅳ）、平均内含子长度（Ⅴ）、平均外显子数量（Ⅵ）、到邻近基因的平均距离（Ⅶ） 

 

 

图 10.14  具有不同聚合系数的网络图举例 

B  

图10.15  复杂网络模型（引自E. Ravasz et al.，2002） 

无标度网络（A）和阶层网络（B） 



 

图10.16  细胞内几种相互作用方式（引自Fernandez and Sole，2006） 

A．信号传导；B．基因的转录；C．剪接修饰；D．蛋白质相互作用形成复合体 

 

A  

 
图10.17  基因调控网络布尔模型举例（引自Shmulevich and Dougherty，2007） 

A． 一个包含 5 个基因的布尔网络状态转化图；B．一个包含 3 个基因的概率布尔网络（PBN）的函数真值表 

 

 

 



 

图 11.1  16S rDNA 生物信息学分析流程 

 

 

图 11.2  多样本物种多样性及其在属分类水平上的占比分析 

 



 

图 11.3  8 个环境样本 16S rDNA 排名丰度曲线图 

 

 

 
 

图 11.4  LEfse 差异分析流程（引自 Segata et al.， 2011） 



 

图 11.5  LEfse 结果可视化呈现（引自 Segata et al., 2011） 

 

 

图11.6  菌群分布与环境因子之间关系的CCA分析图（引自Yu et al.， 2015） 

图中箭头代表不同的环境因子，射线越长表示该环境因子影响越大；环境因子之间的夹角为锐角时表示两个环境因子之间呈正相关关系，钝角时表示呈负相关

关系 



 

图11.7  基于全基因组数据的宏基因组分析流程（引自Quince， 2017） 

主要步骤包括：①研究内容和实验设计；②分析预处理，通过质控步骤以降低原始测序偏好性和不需要的信息；③序列分析， 根据实验目标采用基于读序和基

于拼接的方法；④后续处理，根据研究内容选择应用各种多元变量统计方法；⑤进行相应验证 





 

图 11.8  MG-RAST 宏基因组注释系统的分析结果界面 



 
 

图 11.9  基于读序和基因组拼接的基因组重构方法比较（引自 Quince， 2017） 



 

图12.1  染色体分级结构（引自Bonev and Cavalli，2016） 

A～D 分别对应 5kb（染色质环）、10kb（拓扑关联域）、50kb（活性/ 惰性区室）、Mb（染色体疆域）这几个层次的不同分辨率下的染色质结构 



 

图12.2 高分辨率TAD 鉴定方法举例（引自Fidel et al.， 2018） 

图上部是来自果蝇2L 染色体一段350kb 区域的Hi-C 接触矩阵；中间区域代表染色质状态，红色和黄色代表活性染色 

质，黑色、蓝色和绿色代表非活性染色质；底部代表 TAD 分类得分情况，垂直虚线为预测的 TAD 边界 

 
图12.3  经典Hi-C 组装软件Lachesis 的组装流程 

（引自 Burton et al.， 2013） 



 
图12.4  Hi-C 组装软件3d-dna 流程图（引自Dudchenko et al.， 2017） 

左图代表未通过 3d-dna 进行矫正组装前的 Hi-C 互作矩阵图谱，包含连锁群 link1、link2、link3 和未分类区域（U）；中图代表 3d-dna 利用 Hi-C 数据进行矫

正和组装的流程，包含 Hi-C 数据矫正、迭代搭建框架（scaffolding）和合并重叠区域三个步骤； 右图为通过 3d-dna 完成矫正组装后的 Hi-C 互作矩阵图谱。

可以明显发现，获得染色体 1、染色体 2 和染色体 3 三个连锁群， 证明了 3d-dna 的实际效果 

 

 
图12.5  三维基因组浏览器3D Genome Browser的整体设计（引自Wang et al.， 2018） 

ENCODE（encyclopedia of DNA elements）．美国 NHGRI 资助的一个国际合作项目；NHGRI（National Human Genome Research Institute）．美国 NIH 下属研究

机构之一；DNaseⅠHSS．脱氧核糖核酸酶Ⅰ超敏感位点 



 
 

图 12.6  单细胞组学研究历程（引自 Paolillo et al.， 2019） 

 

 

 

图 12.7  单细胞 RNA（scRNA）研究进展（引自 Chen et al.，2021a） 

图中列出了最近 5 年利用不同类物种和不同单细胞技术平台发表的 1244 篇论文情况。植物单细胞研究细胞数单独框出 



 

图12.8  单细胞DNA测序的应用——以肿瘤生物学研究为例（引自Bos et al.，2018） 

通过测序肿瘤细胞或循环肿瘤细胞，可以鉴定非整倍性、拷贝数变异和/或突变。这些可用来表征肿瘤的异质性，确定其进化路径，并有利于监测治疗 

 

图12.9  通过单倍体单细胞基因组SNP连锁关系获得个体基因组相位分型信息（引自Huang et al.， 2015） 

A．对二倍体进行普通基因组测序，发现其包含 5 个杂合单核苷酸多态性（SNP）位点。B．对单个精子细胞进行基因组测序，其中蓝色“T”表示全基因组扩增或

测序产生的错误；黑色“x”代表重组中的交叉点，即父本与母本 DNA 之间的转换点。C．最终利用每个单个精子细胞的 SNP 连锁信息，确定基因组相位 



 
图12.10  单细胞转录组数据分析软件统计（资料来源：https://www.scrna-tools.org/table） 

A．单细胞转录组数据分析软件数量增长情况；B．分析软件所用计算机语言；C．单细胞转录组数据分析涉及主题和比例 

 
 

图12.11  单细胞转录组分析总体流程（A）和具体分析内容及其生物信息学工具（B） 

（引自Poirion et al.，2016；Luecken et al.，2019） 

PCA．主成分分析；MDS．多维尺度变换；t-SNE．t-随机邻近嵌入；ERCC（external RNA control consortium）．外源 RNA 定量协作组；ZIFA（zero-inflated 

dimensionality reduction algorithm）．零膨胀降维算法；ACCENSE（automatic classification of cellular expression by nonlinear stochastic embedding）．基于非线性

随机嵌入的细胞表达式自动分类 



A  

B  

 
图12.12  拟时序分析的意义和算法 

A． 拟时序分析的意义（引自 Camp et al.， 2018）。通过分化轨迹重构，可以发现现有方法未发现（off-target）或无法发现（failed）的发育细胞类型。B．拟

时序分析算法流程图（引自 Carter et al.， 2018）。a．每个细胞均表示为高维空间 X 中的一个点， 其中每个维度对应于有序基因的表达水平；b．通过降

维方法（如 PCA）将数据投影到较低维的空间 Z 中；c．使用 K-means 等聚类方法自动选择的一组质心（菱形点）来构建最小生成树；d．然后将其余细

胞移向最近的树顶点；e．同时将顶点位置进行更新，学习新的生成树；f．然后迭代该过程，直到树和单元格均收敛为止；g．根据背景知识选择一个树的

尖端作为“根”（即发育起点）；h．计算每个像元的拟时序作为其沿树到根的测地距离；i．根据主图自动分配其分支 

 

 

 

 

 

 



 

图12.13  拟南芥根部单细胞拟时序分析结果（引自Zhang et al.， 2019c） 

A． 干细胞生态位（SCN）细胞 UMAP 降维聚类获得近端分生组织（PM）、干细胞（SC）类群（cluster12、14 和 19）；B．根分生组织标记基因（WOX5、

PIN1、RGF3 和 PLT1）的表达模式，颜色代表 UMAP 图上单个细胞中这些基因的表达水平，彩色条指示相对表达水平；C．SCN 细胞拟时序分析 

 

A  



B  

C  

图 12.14  不同单细胞数量对细胞类型鉴定及拟时序分析结果的影响（引自 Chen et al.， 2021a） 

A．基于不同拟南芥根单细胞测序数量进行 t-SNE 聚类的结果比较，单细胞测序数量从 500 个依次到 40 000 个和全部 （约 57 000 个）细胞（all 

cells）；B．不同细胞数下鉴定到的拟南芥根细胞类型比较；C．不同细胞数下，拟南芥根分生组织和 根毛细胞发育拟时序分析结果比较 



 
 

图12.15  以生物信息学技术为基础的作物“5G”遗传改良技术或策略（引自Varshney et al.， 2020） 

所谓“5G”育种策略，第一个“G”是作物物种的基因组测序组装（genome assembly），第二个“G”是种质资源基因组特征和农艺性状调查（germplasm 

characterization），第三个“G”是基因及其功能鉴定（gene identification and functions），第四个“G”是基因组育种方法（genomic breeding methodologies），

第五个“G”是基因编辑技术（gene editing）。这 5G 的实现都离不开生物信息学方法和工具 

 

 

图12.16  依托组学大数据及其多层次生命科学与信息科学技术的现代育种技术——育种4.0 

（引自王向峰和才卓， 2019） 



 

图12.17  复杂农艺性状的基因组预测方法及其应用（引自Azodi et al.， 2019） 

A．基因组预测方法及其应用物种训练数据情况。左图：主要基因组预测方法及其相互关系。树中棕色线条表明该方法只用于线性关系的预测，绿色表明

该方法同时适用于线性关系、非线性关系的预测。树中各个方法的位置表明其各自之间的关系。分支上的标签介绍了该方法与其他方法的区别。各个预测

方法名称为：岭回归最佳线性无偏预测（ridge regression BLUP，RR-BLUP）；贝叶斯岭回归（BRR，Bayesian ridge regression）；贝叶斯 A（BA，Bayes 

A）；贝叶斯 B（BB，Bayes B）；贝叶斯 LASSO 回归（Bayesian LASSO，BL）；支持向量回归（SVR，support vector regression）；随机森林（RF，

random forest）；梯度树提升（GTB，gradient tree boosting）；人工神经网络（ANN，artificial neural network）；卷积神经网络（CNN，convolutional 

neural network）。右图：应用涉及的植物物种及其性状和训练数据集群体类型、大小和标记数字。性状：株高（HT）、花期（FT）、产量（YLD）、谷

物含水量（GM）、R8 发育时间（R8）、树径（DBH）、木材密度（DE）、直立度（ST）。群体类型：资源群体、巢式关联作图（NAM）和部分双列杂

交（partial DM）。标记测定方法：简化测序（GBS）和单核苷酸多态性芯片（SNP-chip）。B．不同基因组预测算法预测玉米等物种株高总体效果。网格

中数字为效果均值（皮尔逊相关系数，r），网格颜色表示最佳效果均值的相对比例（最佳 r 为红色），白色数字为最佳效果均值。小提琴图显示每个特征

（右）和算法（下）的 r 值的中位数和分布。GP．基因组预测 



 

 
图12.18  基因组育种利用的一维（1D）卷积神经网络结构示意图 

（引自 Pérez-Enciso and Zingaretti， 2019） 

 

 

 

 

图 12.19  从植物表型到表型组学（引自 Dhondt et al.， 2013） 



 

图12.20  作物中不同尺度下的表型获取平台概览（引自Yang et al.， 2020） 

CT．断层扫描；VIS．可见光；VIS（2D）．可见光2D 成像；VIS（3D）．可见光3D 成像；Hz．赫兹；UV．紫外光； 

NIR．近红外光谱；FIR．远红外光谱；THZ．太赫兹射线；V．频率 

 

 

图12.21  图像识别分析流程（改自Perez-Sanz et al.， 2017） 

上图：图像识别主要流程及其具体方法，即图像采集、预处理、分割、特征提取和机器学习分类；下图：以植物为例给出其表型鉴定过程，即从原始图像

开始，依次获得强化图像、分割图像、特征向量和最终像素分类后的图像 



 

图12.22  基于R-CNN 发展的图像分割算法 

（引自 Ghosh et al.， 2019） 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



 

图 12.24  人工合成生物系统的层次化结构示意图 

 

 

图12.25  M. mycoides人工基因组的设计与合成路线（引自Gibson et al.， 2010） 

组装完成的人工基因组（红色外圈）与 M. mycoides 原始基因组唯一的不同是一些基因组经过刻意设计（外圈中黄点位置）：4 个加入的水印区域

（WM1～4）、一个 4kb 删除区域（94D）和一个加入的酵母繁殖和基因组移植元件区域（EYPGT）。同时，人工基因组上也标出了内切酶（AscⅠ和

BssH Ⅱ）的酶切位点和存在遗传多态性的区域（星号） 

 



 

图 12.26  在线植物合成生物学设计平台 GoldenBraid 主页 

 

 

图 12.27  Ribo-Seq 与 RNA-Seq 的实验流程（A）和数据分析流程（B）比较（引自 Wu et al.，2019） 

 

 

 
图12.28 玉米幼苗在正常（WW）和干旱（DS）条件下Ribo-Seq 数据的特征（引自Lei et al.， 2015） 

A．核糖体保护片段（RPF）的长度分布；B．编码序列（CDS）干旱条件下前50 个和后40 个碱基的三核苷酸周期性； 

C．CDS 起始和终止位置的 RPF 的密度分布；D．RPF 在 CDS、5′UTR 和 3′UTR 区域的读段分布 



 
图13.1  群体个体序列联配结果及其遗传多态性 

箭头所指位点存在遗传变异，为分离位点 

 
图13.2  水稻及其野化群体分析（引自Qiu et al.，2020） 

A. 全球稻区杂草稻与当地栽培稻和野生稻群体结构分析结果，图中列出了最佳分组数量（K ＝4）下各个地区水稻及其野化群体情况。ARM. 香米；

TRJ. 热带粳稻；TEJ. 温带粳稻；INT. 中间类型；IND. 籼稻；AUS. 秋稻。稻区依次为：华北、华南，以及日本、韩国、意大利、斯里兰卡、马来

西亚、亚洲其他地区、拉丁美洲、美国。B. 基于驯化和非驯化基因区域的水稻和其野化群体分化情况 

 

 

图13.3  由5条序列构建的系统发生树（引自周琦和王文，2004） 

图中每一个结点代表两条 DNA 序列的共同祖先，由上至下意味着时间上的由古至今。tm（m＝2，…，5）代表由 m 条序列回溯至（m－1）条序列所需代数

（generation time） 



 

图13.4  核心单倍体型举例（引自Sabeti et al.，2002） 

图中列出了 G6PD 和 TNFSF5 两个核心单倍体型与周边 SNP（箭头所示）的情况 

 

 

图13.5  4个个体溯祖过程（引自高峰和李海鹏，2016） 

树的枝长 Tk表示在当前有 k 个枝的情况下发生下一次溯祖事件的时间；MRCA.最近共同祖先 

A B  

图13.6  用于作物人工选择溯祖模拟测验的进化模型举例 

A.水稻：Na为野生稻有效群体大小；u 为碱基突变速率；r 为等位基因频率相关系数；经历一段时间（t2 − t1）瓶颈效应后的群体大小为 Nb，而现在的栽培稻群体

大小为 Np（引自 Zhu et al.，2007）。B.玉米：θA、θB、θP分别表示祖先群体、经历选择瓶颈效应的群体和当代群体；d 为瓶颈效应时间（引自 Eyre-Walker et 

al.， 1998） 



 

 
图13.7  银杏群体进化溯祖模拟测验预设的10 个起源模型（引自Zhao et al.， 2019） 

共设置了 4 个谱系（东部、南部、北部和西南部）； 表示谱系间基因流 
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图13.8  基于溯祖理论进行有效种群大小估计举例 

A.利用 PSMC 推测大熊猫有效种群大小历史动态（引自 Zhao et al.， 2013）。图中拉丁名从左到右依次表示巴氏大熊猫、大熊猫小种和始熊猫；B.利用

MSMC 和 PSMC 两种方法推测非洲栽培稻（O. glaberrima）的有效种群大小变化（引自 Philippeet al.， 2018）；C.利用 SMC＋＋推测长江流域稻田拟态

稗草（MIC）和非拟态稗草（NMC）的有效群体大小变化（引自 Yeet al.， 2019）。时间估计（横坐标）基于繁殖代数（每代 ＝1 年） 

 

 

图13.9  基因组杂合位点的基因型定相 

两个杂合位点存在 4 种可能的基因型组合 



 

 
图13.10  基于SNP和K-mer序列的GWAS分析结果比较——以拟南芥花期为例（引自Voichek and Weigel，2020） 

A. K-mer 与其他遗传变异。红和蓝长线表示两个不同个体基因组，彩色短线表示各个单个基因组特有的 K-mer 序列，灰色短线表示共有 K-mer 序列；B. K-

mer 与 SNP 的 Q-Q 曲线分布图比较；C、D. 基于 K-mer 与 SNP 获得的花期 GWAS 分析候选关联位点比较 

 

 

 

 
图13.11  基于K-mer 序列的GWAS 分析流程（引自Voichek and Weigel， 2020） 

A. K-mer 序列变异检测；B、C. 基于 K-mer 序列的 GWAS 分析和优化过程 

 



 

 

 

 
图13.13  BSA定位工具QTL-Seq的主要技术流程（引自Takagi et al.，2013） 

A.定位材料的选择及其性状（株高为例）分离情况，其中材料 a 基因组作为参照基因组用于后续 SNP 分析；B.性状分离群体（矮或高株池）在基因组不同

位点 SNP 指数（SNP-index）变化情况；C. SNP 指数在不同性状分离群体染色体上的变化情况和候选位点（极端差值区域） 



 

 
图13.14  GradedPool-Seq 技术路线（引自Wang et al.，2019） 

A. 定位群体材料的构建及其性状（株高）分离情况，由此可以获得不同等级目标性状的亚群体。B. 不同性状群体材料测序及其不同等位基因频率情况。基于

100× 测序深度，如果某一遗传变异（SNP）与性状无关，则其定位到参照基因组上的两个基因型读序平均各 50%（不相关 SNP），否则表现出明显差异（相

关 SNP）。图中给了三个 SNP 案例（2 个性状相关，1 个性状不相关），表中列出了具有参考基因组相同碱基序列（Ref）和变异（Alt）碱基序列的个体数

量。C. 进一步数据分析，包括序数 Ridit 分析和背景降噪算法，最终确定候选 QTL 位点 

 

 



 
图 14.1  学生判断新教师年龄的先验分布 

 

A B  

图 14.2  哥尼斯堡七桥问题（A）及其抽象图解（B） 

 

 
图 14.3  一个具有 6 个顶点的连通图 

 

 

图 14.4  DNA 序列马尔可夫模型 

 



 
图14.5  外显子（E）与内含子（I）剪接位点（5′端）马尔可夫模型（引自Eddy， 2004b） 

图中数字表示转移概率 

 

 

图 14.6  外显子与内含子剪接位点（5′ 端） HMM 模型（引自 Eddy， 2004b） 

 

 
图 14.7  图 14.6 中 HMM 模型的一条马尔可夫“态” 链（即一种剪接方式） 

图14.8  生物序列的k 阶马尔可夫模型 



 

图 14.9  根据给定序列和马尔可夫链状态路径预测基因结构 

 

 

图 14.10  HMM 模型应用贝叶斯统计案例（引自 Eddy，2004b） 

 



 

图14.11  一个包括4个变量或节点（a～d）的贝叶斯网络（改自林标扬，2012） 

U 和 D 表示两种不同的状态 

 

 

 

图14.12  利用朴素贝叶斯分类算法诊断多灶性肝胆胰肿瘤组织起源算法流程图（引自Jiang et al.， 2017） 

HCC.肝细胞癌；PC.胰腺癌；CC.胆管癌；MAD.绝对中位差 



 

图 14.13  人工神经网络与人工智能、机器学习和深度学习的关系（引自 Akst，2019） 
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图 14.14  双层神经网络模型（A）和多层神经网络（B）举例（引自 Li et al.， 2019b）



 

图 14.15  卷积神经网络示意图及其数据分析流程举例（引自 Li et al.， 2019b） 

 

 

图14.16  在多重序列（R）中找基序位置的示意图 

每条序列中加黑的片段（宽度 ω）表示这些序列期待的“共同模式”（基序）；它的位置（a）和内容都是未知的 
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图14.17  多序列中寻找基序算法举例（引自Stormo and Hartzell， 1989） 

A.来自 E. coli 的 18 个基因上游非编码区 DNA 序列的一个联配结果（总 22 列），图中列出了基于该联配结果的每列碱基构成比例、对数转换（log2）数值和信

息量；B. 基于 Stormo-Hartzell 算法获得的每个 PSSM 信息量数值分布图 

 

 

图 14.18  遗传算法基本运算流程图 

 

 



 

 

图 14.20  轮盘形式随机选择父母本 以图 14.19 背包问题为例，涉及 4 条染色体（A1～A4） 

A  

B  

C  

图 14.21  个体间基因交换（单点和多点交换）（A、B）和变异（突变）（C）导致的后代染色体变化 



 

图14.22  GPGA 与其他基因预测工具在外显子水平预测准确性比较（引自Chowdhury et al.， 2017）  

ESn. 敏感性；ESp. 准确性；Eavg. 敏感性与准确性的平均值 

 

图15.1  Linux 内核组成部分与关系 

箭头表示依赖关系 

 

 

 

图15.2  Linux 文件系统树型结构 

bin．存放二进制可执行文件（ls，cat，mkdir 等）；boot．存放用于系统引导时使用的各种文件；dev．用于存放设备文件；  

home．存放所有用户文件的根目录；var．用于存放运行时需要改变数据的文件；usr．用于存放系统应用程序，比较重要的目录是/usr/local 本地管理员软件安

装目录；tmp．用于存放各种临时文件；opt．额外安装的可选应用程序包所放置的位置；mnt．系统管理员安装临时文件系统的安装点；lib．存放文件系统中的

程序运行所需要的共享库及内核模块；  

etc．存放系统配置文件；proc．虚拟文件系统，存放当前内存的映射；root．超级用户目录



 

图 15.3  编译型语言与解释型语言的编译原理比较 

 

 

 



 

 

图15.6  R软件简介 

A．CRAN 镜像点上 R 程序包及其功能介绍；B．R 语言工作界面 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



 

图 15.7  Bioconductor 主页 

 

 

 
图15.8  基于R 语言的RNA-Seq 有参考基因组完整解决方案 

针对 RNA 测序分析相关内容（每个框内），括号里分别提供了这些分析用到的 R 包及函数 

 

 

 

 

 

 



 

 

 

图 15.11  世界 Top500 高性能计算应用领域（图片来自美国劳伦斯利弗莫尔国家实验室） 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



 

图15.12  不同方法分解数据 

（图片来自美国劳伦斯利弗莫尔国家实验室） 

 

 

 



 

 

 

图 15.15  数据的可视化 

 

图 15.16  Circos 可视化工具 

 



 

图 15.17  R 语言的可视化（图片来自 http://science.sciencemag.org/content/347/6220/1260419） 

 

图 15.18  ggplot2 中的 corrplot 包示例 

 

图 15.19  R 包的网络图 

http://science.sciencemag.org/content/347/6220/1260419

