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Sekwencjonowanie DNA 
 

Sekwencjonowanie DNA – proces ustalania 

kolejności nukleotydów tworzących cząsteczkę 

DNA 

 

Zastosowanie: badania podstawowe, oraz 

praktyczne: diagnostyka, biotechnologia, 

kryminalistyka, systematyka biologiczna 

 

 Ludzkie DNA zbudowane jest z ~ 3,2 miliarda 

par zasad ułożonych w unikalny sposób, które 

przechowuje informację o ~20000 genach 

kodujących białka budujące organizm ludzki 

 

Kolejność zasad może mieć wpływ na nasze 

zdrowie: 

Różna podatność na choroby i odpowiedź 

na lekarstwa 
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Sekwencjonowanie DNA – warianty genetyczne 
atcgtgactgattaccaggatcctagcggatcctactgacctgacgtacgtaatgcagtggtcaggttgttcaactcgatgactagaatatatccaggaaaatccctgggaaaaattgggcc
ctacgtaccgtaacgttgcaaattcagtcggtacgtttccaggctacacacacactgacagatagacagattgtcgtgttatctgacttggaactgtaggcccttgaatcttggcagtcgtaac
gtacgtacggtactggtaacgtgaggtcaggttgttcaactcatccaggaaaatccctgggaaaaattgggccctacgtaccgtaacgttgcaaattcagtcggtacgtttccaggctacac
acacactgacagatagacagattgtcgtgttatctgacttggaactgtaggcccttgaatcttggcagtcgtaacgtacgtacggtactggtaacgtgaggtcaggttgttcaactcatcgtga
ctgattaccaggatctactagaagaaaaattgggccctacgtaccgtaacgttgcaaattcagtcggtacgtttccaggctacacacacactgacagatagacagattgtcgtgttatctgac
ttggaactgtaggcccttgaatcttggcagtcgtaacgtacgtacggtactggtaacgtgaggtcaggttgttcaactcatccaggaaaatccctgggaaaaattgggccctacgtaccgtaa
cgttgcaaattcagtcggtacgtttccaggctacacacacactgacagatagacagattgtcgtgttatctgacttggaactgtaggcccttgaatcttggcagtcgtaacgtactagaatata
tccaggaaaatccctgggaaaaattggaacgttgcaaattcagtcggtacgtttccaggctacacacacactgacagatagacagattgtcgtgttatctgacttggaactgtaggcccttg
aatcttggcagtcgtaacgtacgtagccctacgtaccgtcggtactggtaacgtgaggtcaggttgttcaactcatccaggattagatccgtagatcgtaggaaatatctcggataattaaca
gatacacacccttagaccatttaaatccctgggaaaaattgggccctacgtaccgtaacgttgcaaattcagtcggtacgtttccaggctacacacacactgacagatagacagattgtcgt
gttatctgacttggaactgtaggcccttgaatcttggcagtcgtaacgtacgtacggtactggtaacgtgaggtcaggttgttcaactcatcgtgactgattaccaggatcctagcggatccta
ctgacctgacgtacgtaatgcagtggtcaggttgttcaactcgatgactagaatatatccaggaaaatccctgggaaaaattgggccctacgtgtcgtaacgtacgtacggtactggtaacg
tgaggtcaggttgttcaactcatccaggaaaatccctgggaaaaattgggccctacgtaccgtaacgttgcaaattcagtcggtacgtttccaggctacacacacactgacagatagacaga
ttgtcgtgttatctgacttggaactgtaggcccttgaatcttggcagtcgtaacgacgtttccaggctacacacacactgacagatagacagattcaaattcagtcccttgaatcttggcagtc
gtaacgtacgtacggtactggtaacgtgaggtcaggttgttcaactcatcgtgactgattaccaggatcctagcggatcctactgacctgacgtacgtaatgcagtggtcaggttgttcaactc
gatgagaaaaattgggccctacgtaccgtaacgttgcaaattcagtcggtacgtttccaggctacacacacactgacagatagacagattgtcgtgttatctgacttggaactgtaggccctt
gaatcttggcagtcgtaacgtacgtacggtactggtaacgtgaggtcaggttgttcaactcatccaggaaaatccctgggaaaaattgggccctacgtaccgtaacgttgcaaattcagtcg
gtacgtttccaggctacacacacactgacagatagacagattgtcgtgttatctgacttggaactgtaggcccttgaatcttggcagtcgtaacgtactagaatatatccaggaaaatccctg
ggaaaaattgggccctacgtaccgtaacgttgcaaattcagtcggtacgtttccaggctacacacacactgacagatagacagattgtcgtgttatctgacttggaactgtaggcccttgaat
cttggcagtcgtaacgtacgtacggtactggtaacgtgaggtcaggttgttcatatatccaggaaaatccctgggaaaaattggctacgtaccgtattaactaggatctccgatggtacccat
taagacacccaaaataggtaacaggtagacatattgatacccatagaggatagatttaggacgttgcaaattcagtcggtacgtttccaggctacacacacactgacagatagacagattg
tcgtgttatctgacttggaactgtaggcccttgaatcttggcagtcgtaacgtacgtacggtactggtaacgtgaggtcaggttgttcaactcatccaggaaaatccctgggaaaaattgggc
cctacgtaccgtaacgttgcaaattcagtcggtacgtttccaggctacacacacactgacagatagacagattgtcgtgttatctgacttggaactgtaggcccttgaatcttggcagtcgtaa
cgtacgtacggtactggtaacgtgaggtcaggttgttcaactcatcgtgactgattaccaggatcctagcggatcctactgacctgacgtacgtaatgcagtggtcaggttgttcaactcgatg
agaaaaattgggccctacgtaccgtaacgttgtacgtttccaggctacacacacactgacagatagacagattgtcgtgttatctgacttggaactgtaggcccttgaatcttggcagtcgta
acgtactagaatatatccaggaaaatccctgggaaaaattgggccctacgtaccgtaacgttgcaaattcagtcggtacgtttccaggctacacacacactgacagatagacagattgtcgt
gttatctgacttggaactgtaggcccttgaatcttggcagtcgtaacgtacgtacggtactggtaacgtgaggtcaggttgttcaactcatccaggaaaatccctgggaaaaattgggcccta
cgtaccgtaacgttgcaaattcagtcggtacgtttccagctacacacacactgacagatagacagattgtcgtgttatctgacttggaactgtaggcccttgaatcttggcagtcgtaacgtac
gtacgggtactggtaacgtgaggtcaggttgttcaactcatcgtgactgattaggaaaatccctgggaaaaattgggccctacgtaccgtaacgttgcaaattcagtcggtacgtttccaggc
tacacacacactgacagatagacagattgtcgtgttatctgacttggaactgtaggcccttgaatcttggcagtcgtaacgtacgtacggtactggtaacgtgaggtcaggttgttcaactcat
ccaggaaaatccctgggaaaaattgggccctacgtaccgtaacgttgcaaattcagtcggtacgtttccaggctacacacacactgacagatagacagattgtcgtgttatctgacttggaa
ctgtaggcccttgaatcttggcagtcgtaacgtacgtacggtactggtaacgtgaggtcaggttgttcaactcatcgtgactgattaccaggatcctagcggatcctactgacctgacgtacgt
aatgcagtggtcaggttgttcaactcgatgagaaaaattgggccctacgtaccgtaacgttgcaaattcagtcggtacgtttccaggctacacacacactgacagatagacagattgtcgtg
ttatctgacttggaactgtaggcccttgaatcttggcagtcgtaacgtacgtacggtactggtaacgtgaggtcaggttgttcaactcatccaggaaaatccctgggaaaaattgggccctac
gtaccgtaacgttgcaaattcagtcggtacgtttccaggctacacacacactgacagatagacagattgtcgtgttatctgacttggaactgtaggcccttgaatcttggcagtcgtaacgtac
tagaatatatccaggaaaatccctgggaaaaattgggccctacgtaccgtaacgttgcaaattcagtcggtacgtttccaggctacacacacactgacagatagacagattgtcgtgttatc
tgacttggaactgtaggcccttgaatcttggcagtcgtaacgtacgtacggtactggtaacgtgaggtcaggttgttcaactcatccaggaaaatccctgggaaaaattgggccctacgtacc
gtaacgttgcaaattcagtcggtacgtttccaggctacacacacactgacagatagacagattgtcgtgttatctgacttggaactgtaggcccttgacgtacggtactggtaacgtgaggtc
aggttgttcaactcatccaggaaaatccctgggaaaaattgggccctacgtaccgtaacgttgcaaattcagtcggtacgtttccaggctacacacacactgacagatagacagattgtcgt
gttatctgacttggaactgtaggcccttgaatcttggcagtcgtaacgtacgtacggtactggtaacgtgaggtcaggttgttcaactcatcgtgactgattaccaggatcctagcggatccta
ctgacctgacgtacgtaatgcagtggtcaggttgttcaactcgatgactagaatatatccaggaaaatccctgggaaaaattgggccctacgtgtcgtaacgtacgtacggtactggtaacg
tgaggtcaggttgttcaactcatccaggaaaatccctgggaaaaattgggccctacgtaccgtaacgttgcaaattcagtcggtacgtttccaggctacacacacactgacagatagacaga
ttgtcgtgttatctgacttggaactgtaggcgccttgaatcttggcagtcgtaacgtactagaatatatccaggaaaatccctgggaaaaattgggccctacgtaccgtaacgttgcaaattca
gtcggtacgtttccaggctacacacacactgacagatagacagattgtcgtgttatctgacttggaactgtaggcccttgaatcttggcagtcgtaacgtacgtacggtactggtaacgtgag
gtcaggttgttcaactcatccaggaaaatccctgggaaaaattgggccctacgtaccgtaacgttgcaaattcagtcggtacgtttccaggctacacacacactgacagatagacagattgt
cgtgttatctgacttggaactgtaggcacacacacactgacagagacagattgtcgtgttatctgacttggaactgtaggcccttgaatcttggcagtcgtaacgtacgtacggtactggtaac
gtgaggtcaggttgttcaactcatccaggaaaatccctgggaaaaattgggccctacgtaccgtaacgttgcaaattcagtcggtacgtttccaggctacacacacactgcagatagacaga
ttgtcgtgttatctgacttggaactgtaggcccttgaatcttggcagtcgtaacgtacgtacggtactggtaacgtgagagtcaggttgttcaactcatcgtgactgattaccaggatcctagcg
gatcctactgacctgacgtacgtaatgcagtggtcaggttgttcaactcgatgagaaaaattgggccctacgtaccgtaacgttgcaaattcagtcggtctagcggatcctactgacctgacg
tacgtaatgcagtggtcaggttgttcaactcgatgactagaatatatccaggaaaatccctggactcatccaggaaaatccctgggaaaaattgggccctacgtaccgtaacgttgcaaatt
cagtcggtacgtttccaggctacacacacactgacagatagacagattgtcgtgttatctgacttggaactgtaggcccttgaatcttggca 



Sekwencjonowanie DNA – warianty genetyczne 
atcgtgactgattaccaggatcctagcggatcctactgacctgacgtacgtaatgcagtggtcaggttgttcaactcgatgactagaatatatccaggaaaatccctgggaaaaattgggcc
ctacgtaccgtaacgttgcaaattcagtcggtacgtttccaggctacacacacactgacagatagacagattgtcgtgttatctgacttggaactgtaggcccttgaatcttggcagtcgtaac
gtacgtacggtactggtaacgtgaggtcaggttgttcaactcatccaggaaaatccctgggaaaaattgggccctacgtaccgtaacgttgcaaattcagtcggtacgtttccaggctacac
acacactgacagatagacagattgtcgtgttatctgacttggaactgtaggcccttgaatcttggcagtcgtaacgtacgtacggtactggtaacgtgaggtcaggttgttcaactcatcgtga
ctgattaccaggatctactagaagaaaaattgggccctacgtaccgtaacgttgcaaattcagtcggtacgtttccaggctacacacacactgacagatagacagattgtcgtgttatctgac
ttggaactgtaggcccttgaatcttggcagtcgtaacgtacgtacggtactggtaacgtgaggtcaggttgttcaactcatccaggaaaatccctgggaaaaattgggccctacgtaccgtaa
cgttgcaaattcagtcggtacgtttccaggctacacacacactgacagatagacagattgtcgtgttatctgacttggaactgtaggcccttgaatcttggcagtcgtaacgtactagaatata
tccaggaaaatccctgggaaaaattggaacgttgcaaattcagtcggtacgtttccaggctacacacacactgacagatagacagattgtcgtgttatctgacttggaactgtaggcccttg
aatcttggcagtcgtaacgtacgtagccctacgtaccgtcggtactggtaacgtgaggtcaggttgttcaactcatccaggattagatccgtagatcgtaggaaatatctcggataattaaca
gatacacacccttagaccatttaaatccctgggaaaaattgggccctacgtaccgtaacgttgcaaattcagtcggtacgtttccaggctacacacacactgacagatagacagattgtcgt
gttatctgacttggaactgtaggcccttgaatcttggcagtcgtaacgtacgtacggtactggtaacgtgaggtcaggttgttcaactcatcgtgactgattaccaggatcctagcggatccta
ctgacctgacgtacgtaatgcagtggtcaggttgttcaactcgatgactagaatatatccaggaaaatccctgggaaaaattgggccctacgtgtcgtaacgtacgtacggtactggtaacg
tgaggtcaggttgttcaactcatccaggaaaatccctgggaaaaattgggccctacgtaccgtaacgttgcaaattcagtcggtacgtttccaggctacacacacactgacagatagacaga
ttgtcgtgttatctgacttggaactgtaggcccttgaatcttggcagtcgtaacgacgtttccaggctacacacacactgacagatagacagattcaaattcagtcccttgaatcttggcagtc
gtaacgtacgtacggtactggtaacgtgaggtcaggttgttcaactcatcgtgactgattaccaggatcctagcggatcctactgacctgacgtacgtaatgcagtggtcaggttgttcaactc
gatgagaaaaattgggccctacgtaccgtaacgttgcaaattcagtcggtacgtttccaggctacacacacactgacagatagacagattgtcgtgttatctgacttggaactgtaggccctt
gaatcttggcagtcgtaacgtacgtacggtactggtaacgtgaggtcaggttgttcaactcatccaggaaaatccctgggaaaaattgggccctacgtaccgtaacgttgcaaattcagtcg
gtacgtttccaggctacacacacactgacagatagacagattgtcgtgttatctgacttggaactgtaggcccttgaatcttggcagtcgtaacgtactagaatatatccaggaaaatccctg
ggaaaaattgggccctacgtaccgtaacgttgcaaattcagtcggtacgtttccaggctacacacacactgacagatagacagattgtcgtgttatctgacttggaactgtaggcccttgaat
cttggcagtcgtaacgtacgtacggtactggtaacgtgaggtcaggttgttcatatatccaggaaaatccctgggaaaaattggctacgtaccgtattaactaggatctccgatggtacccat
taagacacccaaaataggtaacaggtagacatattgatacccatagaggatagatttaggacgttgcaaattcagtcggtacgtttccaggctacacacacactgacagatagacagattg
tcgtgttatctgacttggaactgtaggcccttgaatcttggcagtcgtaacgtacgtacggtactggtaacgtgaggtcaggttgttcaactcatccaggaaaatccctgggaaaaattgggc
cctacgtaccgtaacgttgcaaattcagtcggtacgtttccaggctacacacacactgacagatagacagattgtcgtgttatctgacttggaactgtaggcccttgaatcttggcagtcgtaa
cgtacgtacggtactggtaacgtgaggtcaggttgttcaactcatcgtgactgattaccaggatcctagcggatcctactgacctgacgtacgtaatgcagtggtcaggttgttcaactcgatg
agaaaaattgggccctacgtaccgtaacgttgtacgtttccaggctacacacacactgacagatagacagattgtcgtgttatctgacttggaactgtaggcccttgaatcttggcagtcgta
acgtactagaatatatccaggaaaatccctgggaaaaattgggccctacgtaccgtaacgttgcaaattcagtcggtacgtttccaggctacacacacactgacagatagacagattgtcgt
gttatctgacttggaactgtaggcccttgaatcttggcagtcgtaacgtacgtacggtactggtaacgtgaggtcaggttgttcaactcatccaggaaaatccctgggaaaaattgggcccta
cgtaccgtaacgttgcaaattcagtcggtacgtttccagctacacacacactgacagatagacagattgtcgtgttatctgacttggaactgtaggcccttgaatcttggcagtcgtaacgtac
gtacgggtactggtaacgtgaggtcaggttgttcaactcatcgtgactgattaggaaaatccctgggaaaaattgggccctacgtaccgtaacgttgcaaattcagtcggtacgtttccaggc
tacacacacactgacagatagacagattgtcgtgttatctgacttggaactgtaggcccttgaatcttggcagtcgtaacgtacgtacggtactggtaacgtgaggtcaggttgttcaactcat
ccaggaaaatccctgggaaaaattgggccctacgtaccgtaacgttgcaaattcagtcggtacgtttccaggctacacacacactgacagatagacagattgtcgtgttatctgacttggaa
ctgtaggcccttgaatcttggcagtcgtaacgtacgtacggtactggtaacgtgaggtcaggttgttcaactcatcgtgactgattaccaggatcctagcggatcctactgacctgacgtacgt
aatgcagtggtcaggttgttcaactcgatgagaaaaattgggccctacgtaccgtaacgttgcaaattcagtcggtacgtttccaggctacacacacactgacagatagacagattgtcgtg
ttatctgacttggaactgtaggcccttgaatcttggcagtcgtaacgtacgtacggtactggtaacgtgaggtcaggttgttcaactcatccaggaaaatccctgggaaaaattgggccctac
gtaccgtaacgttgcaaattcagtcggtacgtttccaggctacacacacactgacagatagacagattgtcgtgttatctgacttggaactgtaggcccttgaatcttggcagtcgtaacgtac
tagaatatatccaggaaaatccctgggaaaaattgggccctacgtaccgtaacgttgcaaattcagtcggtacgtttccaggctacacacacactgacagatagacagattgtcgtgttatc
tgacttggaactgtaggcccttgaatcttggcagtcgtaacgtacgtacggtactggtaacgtgaggtcaggttgttcaactcatccaggaaaatccctgggaaaaattgggccctacgtacc
gtaacgttgcaaattcagtcggtacgtttccaggctacacacacactgacagatagacagattgtcgtgttatctgacttggaactgtaggcccttgacgtacggtactggtaacgtgaggtc
aggttgttcaactcatccaggaaaatccctgggaaaaattgggccctacgtaccgtaacgttgcaaattcagtcggtacgtttccaggctacacacacactgacagatagacagattgtcgt
gttatctgacttggaactgtaggcccttgaatcttggcagtcgtaacgtacgtacggtactggtaacgtgaggtcaggttgttcaactcatcgtgactgattaccaggatcctagcggatccta
ctgacctgacgtacgtaatgcagtggtcaggttgttcaactcgatgactagaatatatccaggaaaatccctgggaaaaattgggccctacgtgtcgtaacgtacgtacggtactggtaacg
tgaggtcaggttgttcaactcatccaggaaaatccctgggaaaaattgggccctacgtaccgtaacgttgcaaattcagtcggtacgtttccaggctacacacacactgacagatagacaga
ttgtcgtgttatctgacttggaactgtaggcgccttgaatcttggcagtcgtaacgtactagaatatatccaggaaaatccctgggaaaaattgggccctacgtaccgtaacgttgcaaattca
gtcggtacgtttccaggctacacacacactgacagatagacagattgtcgtgttatctgacttggaactgtaggcccttgaatcttggcagtcgtaacgtacgtacggtactggtaacgtgag
gtcaggttgttcaactcatccaggaaaatccctgggaaaaattgggccctacgtaccgtaacgttgcaaattcagtcggtacgtttccaggctacacacacactgacagatagacagattgt
cgtgttatctgacttggaactgtaggcacacacacactgacagagacagattgtcgtgttatctgacttggaactgtaggcccttgaatcttggcagtcgtaacgtacgtacggtactggtaac
gtgaggtcaggttgttcaactcatccaggaaaatccctgggaaaaattgggccctacgtaccgtaacgttgcaaattcagtcggtacgtttccaggctacacacacactgcagatagacaga
ttgtcgtgttatctgacttggaactgtaggcccttgaatcttggcagtcgtaacgtacgtacggtactggtaacgtgagagtcaggttgttcaactcatcgtgactgattaccaggatcctagcg
gatcctactgacctgacgtacgtaatgcagtggtcaggttgttcaactcgatgagaaaaattgggccctacgtaccgtaacgttgcaaattcagtcggtctagcggatcctactgacctgacg
tacgtaatgcagtggtcaggttgttcaactcgatgactagaatatatccaggaaaatccctggactcatccaggaaaatccctgggaaaaattgggccctacgtaccgtaacgttgcaaatt
cagtcggtacgtttccaggctacacacacactgacagatagacagattgtcgtgttatctgacttggaactgtaggcccttgaatcttggca 



Sekwencjonowanie DNA – warianty genetyczne 
 

• Sekwencja jest 
„polimorficzna” czyli 
zawiera warianty 
nukleotydów 

 

• Występują średnio co 
300pz 

• Szacuje się, że w 
genomie człowieka jest 
ich 10 milionów 

 

– mogą mieć 
determinować 
pewne cechy 
fenotypowe - kolor 
włosów i oczu 

 

– lub mieć znaczenie 
medyczne – 
metabolizm leków 

 

 

 

atcgtgactgattaccaggatcctagcggatcctactgacctgacgtacgtaatgcagtggtcaggttgttcaactcgatgactagaatatatccaggaaaatccctgggaaaaattgggcc
ctacgtaccgtaacgttgcaaattcagtcggtacgtttccaggctacacacacactgacagatagacagattgtcgtgttatctgacttggaactgtaggcccttgaatcttggcagtcgtaac
gtacgtacggtactggtaacgtgaggtcaggttgttcaactcatccaggaaaatccctgggaaaaattgggccctacgtaccgtaacgttgcaaattcagtcggtacgtttccaggctacac
acacactgacagatagacagattgtcgtgttatctgacttggaactgtaggcccttgaatcttggcagtcgtaacgtacgtacggtactggtaacgtgaggtcaggttgttcaactcatcgtga
ctgattaccaggatctactagaagaaaaattgggccctacgtaccgtaacgttgcaaattcagtcggtacgtttccaggctacacacacactgacagatagacagattgtcgtgttatctgac
ttggaactgtaggcccttgaatcttggcagtcgtaacgtacgtacggtactggtaacgtgaggtcaggttgttcaactcatccaggaaaatccctgggaaaaattgggccctacgtaccgtaa
cgttgcaaattcagtcggtacgtttccaggctacacacacactgacagatagacagattgtcgtgttatctgacttggaactgtaggcccttgaatcttggcagtcgtaacgtactagaatata
tccaggaaaatccctgggaaaaattggaacgttgcaaattcagtcggtacgtttccaggctacacacacactgacagatagacagattgtcgtgttatctgacttggaactgtaggcccttg
aatcttggcagtcgtaacgtacgtagccctacgtaccgtcggtactggtaacgtgaggtcaggttgttcaactcatccaggattagatccgtagatcgtaggaaatatctcggataattaaca
gatacacacccttagaccatttaaatccctgggaaaaattgggccctacgtaccgtaacgttgcaaattcagtcggtacgtttccaggctacacacacactgacagatagacagattgtcgt
gttatctgacttggaactgtaggcccttgaatcttggcagtcgtaacgtacgtacggtactggtaacgtgaggtcaggttgttcaactcatcgtgactgattaccaggatcctagcggatccta
ctgacctgacgtacgtaatgcagtggtcaggttgttcaactcgatgactagaatatatccaggaaaatccctgggaaaaattgggccctacgtgtcgtaacgtacgtacggtactggtaacg
tgaggtcaggttgttcaactcatccaggaaaatccctgggaaaaattgggccctacgtaccgtaacgttgcaaattcagtcggtacgtttccaggctacacacacactgacagatagacaga
ttgtcgtgttatctgacttggaactgtaggcccttgaatcttggcagtcgtaacgacgtttccaggctacacacacactgacagatagacagattcaaattcagtcccttgaatcttggcagtc
gtaacgtacgtacggtactggtaacgtgaggtcaggttgttcaactcatcgtgactgattaccaggatcctagcggatcctactgacctgacgtacgtaatgcagtggtcaggttgttcaactc
gatgagaaaaattgggccctacgtaccgtaacgttgcaaattcagtcggtacgtttccaggctacacacacactgacagatagacagattgtcgtgttatctgacttggaactgtaggccctt
gaatcttggcagtcgtaacgtacgtacggtactggtaacgtgaggtcaggttgttcaactcatccaggaaaatccctgggaaaaattgggccctacgtaccgtaacgttgcaaattcagtcg
gtacgtttccaggctacacacacactgacagatagacagattgtcgtgttatctgacttggaactgtaggcccttgaatcttggcagtcgtaacgtactagaatatatccaggaaaatccctg
ggaaaaattgggccctacgtaccgtaacgttgcaaattcagtcggtacgtttccaggctacacacacactgacagatagacagattgtcgtgttatctgacttggaactgtaggcccttgaat
cttggcagtcgtaacgtacgtacggtactggtaacgtgaggtcaggttgttcatatatccaggaaaatccctgggaaaaattggctacgtaccgtattaactaggatctccgatggtacccat
taagacacccaaaataggtaacaggtagacatattgatacccatagaggatagatttaggacgttgcaaattcagtcggtacgtttccaggctacacacacactgacagatagacagattg
tcgtgttatctgacttggaactgtaggcccttgaatcttggcagtcgtaacgtacgtacggtactggtaacgtgaggtcaggttgttcaactcatccaggaaaatccctgggaaaaattgggc
cctacgtaccgtaacgttgcaaattcagtcggtacgtttccaggctacacacacactgacagatagacagattgtcgtgttatctgacttggaactgtaggcccttgaatcttggcagtcgtaa
cgtacgtacggtactggtaacgtgaggtcaggttgttcaactcatcgtgactgattaccaggatcctagcggatcctactgacctgacgtacgtaatgcagtggtcaggttgttcaactcgatg
agaaaaattgggccctacgtaccgtaacgttgtacgtttccaggctacacacacactgacagatagacagattgtcgtgttatctgacttggaactgtaggcccttgaatcttggcagtcgta
acgtactagaatatatccaggaaaatccctgggaaaaattgggccctacgtaccgtaacgttgcaaattcagtcggtacgtttccaggctacacacacactgacagatagacagattgtcgt
gttatctgacttggaactgtaggcccttgaatcttggcagtcgtaacgtacgtacggtactggtaacgtgaggtcaggttgttcaactcatccaggaaaatccctgggaaaaattgggcccta
cgtaccgtaacgttgcaaattcagtcggtacgtttccagctacacacacactgacagatagacagattgtcgtgttatctgacttggaactgtaggcccttgaatcttggcagtcgtaacgtac
gtacgggtactggtaacgtgaggtcaggttgttcaactcatcgtgactgattaggaaaatccctgggaaaaattgggccctacgtaccgtaacgttgcaaattcagtcggtacgtttccaggc
tacacacacactgacagatagacagattgtcgtgttatctgacttggaactgtaggcccttgaatcttggcagtcgtaacgtacgtacggtactggtaacgtgaggtcaggttgttcaactcat
ccaggaaaatccctgggaaaaattgggccctacgtaccgtaacgttgcaaattcagtcggtacgtttccaggctacacacacactgacagatagacagattgtcgtgttatctgacttggaa
ctgtaggcccttgaatcttggcagtcgtaacgtacgtacggtactggtaacgtgaggtcaggttgttcaactcatcgtgactgattaccaggatcctagcggatcctactgacctgacgtacgt
aatgcagtggtcaggttgttcaactcgatgagaaaaattgggccctacgtaccgtaacgttgcaaattcagtcggtacgtttccaggctacacacacactgacagatagacagattgtcgtg
ttatctgacttggaactgtaggcccttgaatcttggcagtcgtaacgtacgtacggtactggtaacgtgaggtcaggttgttcaactcatccaggaaaatccctgggaaaaattgggccctac
gtaccgtaacgttgcaaattcagtcggtacgtttccaggctacacacacactgacagatagacagattgtcgtgttatctgacttggaactgtaggcccttgaatcttggcagtcgtaacgtac
tagaatatatccaggaaaatccctgggaaaaattgggccctacgtaccgtaacgttgcaaattcagtcggtacgtttccaggctacacacacactgacagatagacagattgtcgtgttatc
tgacttggaactgtaggcccttgaatcttggcagtcgtaacgtacgtacggtactggtaacgtgaggtcaggttgttcaactcatccaggaaaatccctgggaaaaattgggccctacgtacc
gtaacgttgcaaattcagtcggtacgtttccaggctacacacacactgacagatagacagattgtcgtgttatctgacttggaactgtaggcccttgacgtacggtactggtaacgtgaggtc
aggttgttcaactcatccaggaaaatccctgggaaaaattgggccctacgtaccgtaacgttgcaaattcagtcggtacgtttccaggctacacacacactgacagatagacagattgtcgt
gttatctgacttggaactgtaggcccttgaatcttggcagtcgtaacgtacgtacggtactggtaacgtgaggtcaggttgttcaactcatcgtgactgattaccaggatcctagcggatccta
ctgacctgacgtacgtaatgcagtggtcaggttgttcaactcgatgactagaatatatccaggaaaatccctgggaaaaattgggccctacgtgtcgtaacgtacgtacggtactggtaacg
tgaggtcaggttgttcaactcatccaggaaaatccctgggaaaaattgggccctacgtaccgtaacgttgcaaattcagtcggtacgtttccaggctacacacacactgacagatagacaga
ttgtcgtgttatctgacttggaactgtaggcgccttgaatcttggcagtcgtaacgtactagaatatatccaggaaaatccctgggaaaaattgggccctacgtaccgtaacgttgcaaattca
gtcggtacgtttccaggctacacacacactgacagatagacagattgtcgtgttatctgacttggaactgtaggcccttgaatcttggcagtcgtaacgtacgtacggtactggtaacgtgag
gtcaggttgttcaactcatccaggaaaatccctgggaaaaattgggccctacgtaccgtaacgttgcaaattcagtcggtacgtttccaggctacacacacactgacagatagacagattgt
cgtgttatctgacttggaactgtaggcacacacacactgacagagacagattgtcgtgttatctgacttggaactgtaggcccttgaatcttggcagtcgtaacgtacgtacggtactggtaac
gtgaggtcaggttgttcaactcatccaggaaaatccctgggaaaaattgggccctacgtaccgtaacgttgcaaattcagtcggtacgtttccaggctacacacacactgcagatagacaga
ttgtcgtgttatctgacttggaactgtaggcccttgaatcttggcagtcgtaacgtacgtacggtactggtaacgtgagagtcaggttgttcaactcatcgtgactgattaccaggatcctagcg
gatcctactgacctgacgtacgtaatgcagtggtcaggttgttcaactcgatgagaaaaattgggccctacgtaccgtaacgttgcaaattcagtcggtctagcggatcctactgacctgacg
tacgtaatgcagtggtcaggttgttcaactcgatgactagaatatatccaggaaaatccctggactcatccaggaaaatccctgggaaaaattgggccctacgtaccgtaacgttgcaaatt
cagtcggtacgtttccaggctacacacacactgacagatagacagattgtcgtgttatctgacttggaactgtaggcccttgaatcttggca 



Sekwencjonowanie DNA – warianty genetyczne - przykłady 
 

Polimorfizm pojedynczego nukleotydu 

(ang. single nucleotide polymorphism SNP) 

w rejonie wzmacniacza (ang. enhancer) genu 

KITLG zmienia pigmentację włosów 

 

Wariant G asocjujący z kolorem blond 

występuje częściej w populacjach Europy 

północnej 

 

Myszy pozbawione rejonu regulatorowego ze 

wzmacniaczem wykazują obniżoną 

pigmentację 

 

 

 Rejon wzmacniacza wiąże czynnik 

transkrypcyjny LEF, który dla wariantu G wiąże 

się z mniejszym powinowactwem do DNA co 

skutkuje obniżeniem ekspresji KITLG i 

intensywności pigmentacji 

 

 

Nat Genet. 2014 Jul;46(7):748-52. 

http://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/?term=A+molecular+basis+for+classic+blond+hair+color+in+Europeans


Sekwencjonowanie DNA – warianty genetyczne - przykłady 
 

Mutacja genu TYRP1 u populacji 

zamieszkującej wyspy Salomona zmienia 

pigmentację włosów 

 

Mutacje w genie TYRP1 rozjaśniają skórę i 

pigmentację u wielu zwierząt, a delecja genu 

wywołuje albinizm u człowieka  

 

Wariant T zmienia aminokwas w białku – 

Arginina na Cysteinę - R93C  

 

 

 

 

 

http://upload.wikimedia.org/wikipedia/commons/0/05/Blonde_girl_Vanuatu.jpg 



Sekwencjonowanie DNA 
 

Metoda Sangera 

Metoda terminacji łańcucha – pierwsza generacja 

 

 Zasada działania 

Matryca DNA jest denaturowana i mieszana ze znakowanym izotopowo 

starterem, polimearazą DNA i nukleotydami 

 

 



Sekwencjonowanie DNA 

 Sekwencjonowanie DNA – 

terminacja łańcucha 

 

 

W trakcie syntezy DNA, dd-

nukleotydy są włączane nowej 

nici tak jak d-nukleotydy, ale brak 

grupy 3’OH uniemożliwia dalsze 

wydłużanie DNA 

 

 

Każda próbka z ddT produkuje 

serię różnej długości fragmentów 

zakończonych T co odpowiada A 

na nici matrycowej 

 



Sekwencjonowanie DNA 

 Sekwencjonowanie DNA – 

terminacja łańcucha 

 

Do rozdziału fragmentów 

wygenerowanych metodą Sangera 

używana jest elektroforeza w żelu 

poliakrylamidowym. Metoda ta ma 

wystarczającą rozdzielczość, aby 

rozdzielić cząstki DNA różniące 

długością się o jeden nukleotyd 

 

Wizualizacja fragmentów DNA o 

określonej długości odpowiada 

specyficznym dd-nukleotydom 

 

Sekwencja 5’-do-3’ syntetyzowanej 

nici jest czytana od dołu żelu  

 

 



Sekwencjonowanie DNA 

 Automatyczne sekwencjonowanie DNA metodą Sangera 

 

 
Każdy dd-nukleotyd jest wyznakowany 

różnicowo znacznikiem fluorescencyjnym 

i wszystkie są używane w pojedynczej 

reakcji 

 

4 dd-nukleotydy są rozwijane w tej 

samej linii w żelu/kapilarze 

 

 Sygnał jest rejestrowany jako 

chromatogram fluorescencji i 

zapisywany w postaci cyfrowej 

 

 



Sekwencjonowanie DNA 

 Automatyczne sekwencjonowanie DNA metodą Sangera 

 

 Może dostarczyć informacji o sekwencji 500-700 pz na reakcję i ma 

dokładność 99.9% 

 

 metoda Sangera na dwie dekady zdominowała sekwencjonowanie dzięki 

automatyzacji – użyta do wygenerowania sekwencji genomu ludzkiego 

 

Niska przepustowość i wysokie koszty dużych projektów tj. badanie 

genomów 

 

 

 

 

2001: Human Genome Project 

2,7 Mld $, 11 lat 
2001: Celera 

100Mln $, 3 lata 



Sekwencjonowanie DNA 

 Sekwencjonowanie genomu typu shotgun – ogólna koncepcja 
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ACGTGGTAA   CGTATACAC   TAGGCCATA 

     GTAATGGCG    CACCCTTAG 

         TGGCGTATA           CATA… 

ACGTGGTAATGGCGTATACACCCTTAGGCCATA 

Krótkie fragmenty DNA 

AC..GC 

TT..TC 

CG..CA 

AC..GC 

TG..GT TC..CC 

GA..GC 

TG..AC 

CT..TG 

GT..GC AC..GC AC..GC 

AT..AT 

TT..CC 

AA..GC 

Krótkie sekwencje 

ACGTGACCGGTACTGGTAACGTACA 

CCTACGTGACCGGTACTGGTAACGT 

ACGCCTACGTGACCGGTACTGGTAA 

CGTATACACGTGACCGGTACTGGTA 

ACGTACACCTACGTGACCGGTACTG 

GTAACGTACGCCTACGTGACCGGTA 

CTGGTAACGTATACCTCT... 

Sekwencja genomu 

Genom 



Sekwencjonowanie DNA 

~1000$ za ludzki genom 

0.014$ za Mb 



Sekwencjonowanie DNA 



Polony Sanger 

Sekwencjonowanie DNA 
 Sekwencjonowanie genomu typu shotgun – masywne, równoległe 

sekwencjonowanie przez syntezę DNA (sekwencjonowanie nowej 

generacji) 

 

 



Klonalna amplifikacja fragmentów DNA z użyciem mostowego PCR  

(platforma Illumina) 

Sekwencjonowanie DNA 

• Biblioteka shotgun DNA (z adapterami) wiązana „mostowo” do powierzchni 

płytki 

• Każdy klonalny klaster zawiera ~1000 kopii zamplifikowanego fragmentu 

biblioteki 



Sekwencjonowanie przez inkorporację znakowanych fluorescencyjnie 

nukleotydów - Illumina 

Sekwencjonowanie DNA 



Sekwencjonowanie DNA 

Klonalna amplifikacja fragmentów DNA z użyciem emulsyjnego PCR  

(platformy 454, SOLID, Ion Torrent) 

Produkty emulsyjnego 

PCR związane do  

mikrokulek są 

unieruchamiane na 

szkle lub wtłaczane do 

studzienek reakcyjnych 

Jedna cząsteczka DNA na kulkę. 

Klonalna amplifikacja tysięcy kopii  

zachodzi w mikroreaktorze 

Startery,  

dNTP,  

matryca,  

polimeraza 



Sekwencjonowanie bez układu optycznego na czipach 

półprzewodnikowych – PGM Ion Torrent, IonProton (Life Technologies) 

Sekwencjonowanie DNA 

PGM - Trzy rodzaje czipów: 

314 – 20Mb (1,2M) 

316 -  200Mb (6,1M) 

318 – 1Gb (11M) 

Długość odczytu do 400 pz 

 

 

 

 

Ion proton 
 

Ion Proton Chip I – 10Gb (165M) 

Ion Proton Chip II – 30Gb (660M) 

Pojemność ludzkiego genomu za cenę  

< 1000$ 

Ion Proton Chip III – 200Gb (1200M) 

 



Sekwencjonowanie bez układu optycznego na czipach 

półprzewodnikowych – Ion Torrent, Proton 

Sekwencjonowanie DNA 



Odczyt wbudowanego nukleotydu przez pomiar zmiany pH 

Sekwencjonowanie DNA 



Sekwencjonowanie DNA 



Sekwencjonowanie DNA – nowe platformy, III generacja?  

http://en.wikipedia.org/wiki/File:From_second_to_fourth-generation_sequencing,_illustration_on_TAGGCT_template.svg 

http://www.tkbiotech.com.pl/pac-bio-rs.html 

http://www.kurzweilai.net/sequencing-a-human-genome-in-one-day-for-1000 

http://www.nanoporetech.com 



Sekwencjonowanie DNA 

 Sekwencjonowanie nowej generacji 
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ACGTGGTAA   CGTATACAC   TAGGCCATA 

     GTAATGGCG    CACCCTTAG 

         TGGCGTATA           CATA… 

ACGTGGTAATGGCGTATACACCCTTAGGCCATA 

Krótkie fragmenty DNA 

AC..GC 

TT..TC 

CG..CA 

AC..GC 

TG..GT TC..CC 

GA..GC 

TG..AC 

CT..TG 

GT..GC AC..GC AC..GC 

AT..AT 

TT..CC 

AA..GC 

Krótkie sekwencje 

ACGTGACCGGTACTGGTAACGTACA 

CCTACGTGACCGGTACTGGTAACGT 

ACGCCTACGTGACCGGTACTGGTAA 

CGTATACACGTGACCGGTACTGGTA 

ACGTACACCTACGTGACCGGTACTG 

GTAACGTACGCCTACGTGACCGGTA 

CTGGTAACGTATACCTCT... 

Sekwencja/ 

Informacja ilościowa 

Genom, eksomy, 

RNA, amplikony itd. 
Składanie 

sekwencji 



Sekwencjonowanie DNA 

 Sekwencjonowanie nowej generacji - zastosowanie 

 

 

Nat Biotechnol. 2012 Nov;30(11):1084-94. 
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