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บทคัดย่อ
ปจัจุบนัน้ีเทคโนโลยกีารถอดรหสัพนัธุกรรมทัง้จโีนมไดม้กีารพฒันากา้วหน้าไปมาก ซึง่ช่วยใหก้ารถอดรหสัขอ้มลู
พนัธุกรรมสว่นบุคคลสามารถเป็นไปไดใ้นราคาทีถู่กและใชร้ะยะเวลาสัน้ลงเป็นอยา่งมาก คาดวา่จะมีการประยกุต์
นำาเทคโนโลยดีง้กล่าวไปใชท้ัว่ไปเรว็ๆน้ี รวมถงึการใชค้วามจำาเพาะของรหสัพนัธุกรรมสว่นบุคคล รว่มกบัการรกัษา
ของแพทย ์เพือ่มุง่เน้นวธิกีารรกัษาโรคทีเ่หมาะสมในแต่ละบุคคลดว้ย การพฒันาอย่างรวดเรว็ของเทคโนโลยกีาร
ถอดรหสัพนัธุกรรมทัง้จโีนม เป็นสาเหตุหน่ึงทีท่ำาให้ความหลากหลายทางพนัธุกรรมแบบ novel Sequence ได้ถกู
นิยามอยา่งเป็นทางการและไดร้บัความสนใจในวงการวจิยัมากขึน้เมือ่ไม่นานมาน้ี ความหลากหลายทางพนัธุกรรม
ชนิดน้ี สามารถพบไดใ้นขอ้มลูพนัธุกรรมมนุษยแ์บบ de novo ซึง่งานวจิยัที่ผา่นมาไดพ้บวา่ ในขอ้มลูพนัธุกรรม
ของมนุษยค์นหน่ึง อาจม ีnovel sequence ไดม้ากถงึ 3 – 5 ลา้นเบส ดงันัน้การพฒันาวธิวีจิยัเพือ่คน้หา novel 
sequence ในขอ้มลูพนัธุกรรมสว่นบุคคลอยา่งมปีระสทิธภิาพและประสทิธผิล จงึมคีวามสำาคญัเป็นอย่างยิ่ง

รหสัพนัธุกรรมทัง้จโีนมแบบ de novo มรีปูแบบต่างจากรหสัพนัธุกรรมทัง้จโีนมแบบ mapping โดยรหสัแบบ de  
novo ประกอบไปดว้ย scaffolds และ contigs ซึง่มขีนาดเลก็ใหญ่ต่างกนัมาก อกีทัง้ไมม่ขีอ้มลูเบือ้งต้นว่า 
scaffolds และ contigs เหลา่น้ีมาจากสว่นใดของโครโมโซม การหา novel sequence ตอ้งใช้ขอ้มลูดงักล่าว ซึง่
สามารถหาไดโ้ดยวธิเีปรยีบเทยีบความเหมอืนของรหสัพนัธุกรรมแบบ de novo กบัรหสัพนัธุกรรมอา้งองิ (human 
reference sequence) การเปรยีบเทยีบดง้กล่าวตอ้งใช้โปรแกรมคอมพวิเตอร์ (sequence aligner) ปจัจุบนัน้ียงั
ไมม่ ีsequence aligner ทีพ่ฒันามาโดยเฉพาะเจาะจงเพือ่การเปรยีบเทยีบดงักลา่ว โปรแกรมทีก่า้วหน้าทีสุ่ดเท่าที่
จะหาไดใ้นปจัจุบนัยงัตอ้งใช ้computing resources สงู และใช้เวลานานในการคำานวณ

ในงานวจิยัน้ี ได้มกีารพฒันาโปรแกรม NSIT (Nove l  Sequence Iden t i f i ca t ion Too l )   ขึน้เพื่อการ
เปรยีบเทยีบความเหมอืนของรหสัพนัธุกรรมทัง้จโีนมของมนุษย ์แบบ de novo กบัรหสัพนัธุกรรมทัง้จโีนมของ
มนุษย ์แบบอา้งองิ โดยเป้าหมายหลกัคอืเพือ่การคน้หา novel sequence ในรหสัพนัธุกรรมแบบ de novo โดย
เฉพาะ โปรแกรม NSIT สามารถคน้หา novel sequence ไดอ้ยา่งแมน่ยำาและรวดเรว็ภายในเวลาไมก่ีช่ ัว่โมง โดยใช้
คอมพวิเตอรท์ัว่ๆไปได ้ผลการทดลองทีไ่ดม้ ีsensitivity เกอืบ 100% และ precision ประมาณ 90% 

คำาหลัก :  รหสัขอ้มลูพนัธุกรรมสว่นบุคคลของมนุษย์  แบบ  de  novo,  ความหลากหลายทางพนัธุกรรม  novel 
sequence, โปรแกรมดา้น bioinformatics
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Abst rac t

Mot i va t i on :  Recent developments in DNA sequencing technology have been paving the road to faster 
and cheaper personal genome sequencing.  Many useful applications have been anticipated, such as, 
routinely  performing  human  genome  comparisons  to  detect  sequence  variation  when  designing 
personalized medical treatments. Novel sequences have recently been discovered as a new class of 
sequence variation detectable in a  de novo assembly, where as much as 3–5 Mb of novel sequences 
may be present in a de novo personal genome. Detecting them effectively and efficiently is therefore an 
important task. 

A typical de novo human genome assembly, unlike a mapping assembly, consists of a very large number 
of  scaffolds and contigs whose lengths vary highly,  and chromosomal positions and orientations are 
unknown.  Identification  of  novel  sequences  in  the  assembly  requires  comparing  it  to  the  reference 
sequence. However, the input characteristics make the problem computationally expensive. Existing state-
of-the-art large genome aligners could require several days to run, when applied to this problem. 

Resu l ts :  We introduce NSIT  (Nove l  Sequence  Iden t i f i ca t ion  Too l ) , a software for aligning a 
de novo genome assembly against the reference genome assembly to identify novel sequences. NSIT is 
fast, accurate, and requires only modest computing resources. To the best of our knowledge, NSIT is the 
first algorithm designed specifically for this task. Our algorithm requires only a few hours on a commodity 
desktop and yields high quality results (near 100% sensitivity and about 90% precision). 

Keywords :  human genome de novo assembly, novel sequences, bioinformatics software tool
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