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生物信息学 课程
Bioinformatics 第一节：生物信息学编程概述

•生物信息学编程

• 利用计算工具和算法来处理和分析

生物学数据，以解答生物学问题和

推动生物科学新发现。

• 目的是将复杂的生物问题转化为可

以用信息化方法（包括代码和模型）

表示并进行计算和分析从而发现新

规律的过程。

生物“大”数据

新规律或者新发现

计算
方法

“高通量”生物技术

计算机（信息）技术

知识发现/图谱

测序、质谱、成像

编程、机器学习、
统计建模等

数据库、应用程序
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生物信息学 课程
Bioinformatics 生物信息学编程

•生物问题 à 信息表示 à 新规律/发现
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生物信息学 课程
Bioinformatics

1950-1970

1970-1980

1980-1990

1990-2000

⽣物信息发展期：基因组学兴起

§ Sanger 中⼼成⽴（1993)

§ EMBL 核酸数据库（1993）

§ Pubmed数据库（1997）

§ ⼈类基因组计划（HGP）

§ 模式物种基因组：酵⺟（1996）、果蝇
（1999）、线⾍（1998）、拟南芥（2000）

§ 基因组拼接软件

⽣物信息初创期

§ GenBank 释放（1982）

§ Bioinformatics 杂志前⾝被创建（1985）

§ NCBI 成⽴（1988）

§ BLAST 算法（1990）

⽣物信息萌芽期

§ 第⼀代测序技术 Sanger 法（链终⽌法）：
Sanger F（1977）

§ Bioinformatics 概念⾸次提出：Hogeweg P 
和 Hesper B（1978）

§ 第⼀款DNA序列分析软件 Staden：
Bonfield J 和 Staden R（1979）

⽣物信息起源期

§ 分⼦进化理论：Pauling L（1962）

§ 第⼀个⽣物序列数据库 Atlas of Protein 
Sequences：Dayhoff M (1965)

§ 第⼀个⽣物信息学软件 COMPROTEIN：
Dayhoff M 和 Ledley RS（1958-1962）

§ Needleman-Wunsch 序列⽐对算法：
Needleman SB 和Wunsch CD（1970）

§ PAM矩阵： Dayhoff M及其同事（1978）

2000-2010

⽣物信息成熟期：⾼通量时代

§ ⼆代测序技术（~2005）
o Roche/454、Illumina Solexa、ABI SOLiD

§ 功能基因组计划

o HapMap 计划（2002）
o ENCODE 计划（2003）
o 表观基因组计划（2003）
o 癌症基因组计划（ TCGA，2006）
o 宏基因组计划（HMP，2007）
o 1000基因组计划（2008）

2010-⾄今

生物信息黄金期：大数据时代

§ 三代测序技术（2010）

o PacBio（2010）、ONT（2014）

§ 生物大数据科学计划

o 英国10万人基因组计划（2012）
o 精准医疗（2015）、人类表型组计划
（2017）

§ 国家基因组科学数据中心成立（2016）

§ AlphaFold（2018）、AlphaFold3（2024）

§ GeneFormer、scGPT、scFoundation（2023）

整合生物学

系统生物学

生物技术与信息技术的协同发展
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生物信息学 课程
Bioinformatics

1950-1970

1970-1980

1980-1990

1990-2000

⽣物信息发展期：基因组学兴起

§ Linux： Torvalds L（1991）

§ Visual Basic：⽤户图形界⾯ GUI（1991）

§ Ruby：Matsumoto Y（1993）

§ Java：Gosling J（1995）

§ JavaScript：Eich B（1995）

§ PHP：Lerdorf R（1995）

§ C#：Microsoft（2000）

⽣物信息初创期

§ R：Gentleman R 和 Ihaka R（~1980）

§ C++：Stroustrup B（1983）

§ Objective C：Cox B 和 Love T（1983）

§ GNU 协议：Stallman R（1985）

§ Perl：Wall L（1987）

§ Python：Rossum G（1989）

§ WWW 技术：Berners-Lee T（~1990）

⽣物信息萌芽期

§ C：Ritchie D（1972）

§ SQL：Boyce R 和 Chamberlain D（1972）

§ Smalltalk：Kay A, Goldberg A 和 Ingalls D
（1972）

⽣物信息起源期

§ Fortran：Backus J（1957）

§ LISP：McCarthy J（1958）

§ BASIC：Gates B等（1964）

§ PASCAL：Wirth N（1970）

2000-2010

⽣物信息成熟期：⾼通量时代

§ Scala：Odersky M（2003）

§ 云计算（Cloud Computing）
o 亚⻢逊 AWS（2006）
o Google App Engine（2008）
o 微软 Azure（2009）

§ 区块链（Blockchain，2008）

§ GO：Google（2009）

2010-⾄今

生物信息黄金期：大数据时代

§ Swift：Apple（2014）
§ 深度学习提出（2012）

o CNN（2012）
o 深度强化学习（2014）
o Transformer（2017）

§ 深度学习主流框架
o TensorFlow（2015）
o PyTorch（2016）

§ ChatGPT 3.0（2020）
§ 人工智能时代崛起

整合生物学

系统生物学

生物技术与信息技术的协同发展
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生物信息学 课程
Bioinformatics 生命科学的大数据与人工智能时代

人工智能赋能

的生命科学

1859 1900

孟德尔定律

1953

物种起源 DNA双螺旋结构

1977

DNA Sanger测序

1990

人类基因组计划

2005

第二代测序技术

2006

TCGA UK Biobank

CRISPR基因编辑

2012 2016

空间转录组学

1956

达特茅斯会议
（提出人工智能概念）

1950

图灵测试

1957

感知机模型

霍普菲尔德神
经网络

1982 1986

BP神经网络

1990s

机器学习和
ANN兴起

2006

深度学习

2012

AlexNet

2016

AlphaGo

2017

Transformer

2021

AlphaFold2 2020

ChatGPT
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生物信息学 课程
Bioinformatics 本章主要内容

• 第一节：生物信息学编程概述
• 第二节：Linux系统及编程语言简介（Linux、Python、R）
• 第三节：数据分析流程搭建（组学“大”数据 à 知识发现）
• 第四节：数据库开发基础（生物数据/知识图谱 à 数据再利用）

操作
系统及
编程语言

（第二节）

组学
数据

知识
图谱

数据
库

数
据
分
析
与
挖
掘

数
据
共
享
与
利
用

第四节第三节

数据存储与管理
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生物信息学 课程
Bioinformatics 第二节：Linux系统及编程语言简介

生物信息学编程技术：

• Linux操作系统

• Shell脚本语言

• R编程语言

• Python编程语言
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生物信息学 课程
Bioinformatics Linux起源

Linux 是一个开源的类 Unix 操作系统

• Unix 是由Ken Thompson和Dennis Ritchie于1969年在贝尔实验室开发的操作系统（商用）

• 1980年代末，计算机科学家Andrew S. Tanenbaum开发了开源的MINIX，这是一种基于

Unix的小型操作系统，主要用于教学目的

• 1991年，芬兰计算机科学学生Linus Torvalds在赫尔辛基大学开始开发一个新的操作系统内核，
这个项目后来被称为 "Linux”

• 1991年9月17日，Torvalds发布了Linux 0.01版本，在GNU通用公共许可证（GPL）下发布，

任何人都可以自由地使用、修改和分发Linux源代码

• 随着Linux内核的不断发展和成熟，各种Linux发行版开始出现，如Debian、Red Hat等。这些
发行版将Linux内核与应用程序、系统工具等软件打包在一起，提供了功能齐全的操作系统
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生物信息学 课程
Bioinformatics Linux内核与系统

• 严格来讲，Linux 只能说是一种操作系统的内核（kernel），通常所说的“Linux 

操作系统” 一般指的是采用Linux 作为内核的操作系统

Linus Torvalds Linux发行版本
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生物信息学 课程
Bioinformatics Linux系统

Linux是生物信息学实验的首选操作系统之一。由于开源性、稳定性和强

大的命令行工具，Linux成为了生物信息学研究人员开展实验的理想平台。

q 稳定性和性能

q 开源软件生态系统

q 强大的命令行工具

q 软件包管理和更新

q 社区和支持

q 自定义和灵活性
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生物信息学 课程
Bioinformatics Linux与Windows比较
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生物信息学 课程
Bioinformatics Linux系统组成

Linux系统的组成部分包括操作系

统的各个层次和组件，它们共同协

作以提供一个功能齐全、稳定和高

效的计算环境。
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生物信息学 课程
Bioinformatics Linux系统组成

• 内核（Kernel）：操作系统的核心部分，它负责管理硬件资源，包括处理器、内存、设备

驱动程序、文件系统等

• Shell：用户与Linux系统之间的交互界面，接受用户的命令并将其传递给内核执行。如

Bash、Zsh、Fish等

• 文件系统：Linux使用文件系统来组织和管理文件和目录

• 系统库：应用程序开发的代码和函数，包括C语言标准库以及其他用于网络、图形、多媒体
等功能的库

• 用户空间工具和应用程序：Linux系统提供了大量的命令行工具和图形应用程序，用于执行

各种任务，包括文件管理、文本编辑、网络通信、编程开发等。一些常见的用户空间工具包

括ls、cp、mv、grep、sed、awk等。
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生物信息学 课程
Bioinformatics Linux系统组成

• 服务和守护进程：如Web服务器（如Apache、Nginx）、数据库服务器（如MySQL、

PostgreSQL）、邮件服务器（如Postfix、Exim）、日志服务（如syslogd）等

• 图形界面（可选）：常见的Linux桌面环境包括GNOME、KDE、Xfce等

• 网络协议栈：支持各种网络通信，包括TCP/IP协议、HTTP、FTP、SSH等

• 设备驱动程序：Linux内核支持许多不同类型的硬件设备

• 包管理器：包括APT（Debian/Ubuntu）、YUM/DNF（Red Hat/CentOS）等
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生物信息学 课程
Bioinformatics Linux文件系统

Linux文件系统是Linux操作系统用于管理和存储数据的结构化方法。它负责组织文件、

目录，以及数据在硬盘或其他存储设备上的存储和检索。

• Linux文件系统采用层次结构，通常被称为“文件系统层次标准”

（Filesystem Hierarchy Standard，FHS）。所有文件和目

录都位于根目录 / 下，并按照一定的标准分布在不同的目录中。

• 普通文件

• 目录文件

• 链接文件

• 特殊文件
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生物信息学 课程
Bioinformatics 文件权限

Linux 文件系统采用三种基本权限来管理

对文件和目录的访问：

• 读（r）：允许查看文件内容或列出目录内容

• 写（w）：允许修改文件内容或目录内容

• 执行（x）：允许执行文件或进入目录

每个文件和目录都有三个级别的权限：

• 用户（Owner）：文件的所有者权限

• 群组（Group）：文件所属群组的权限

• 其他（Others）：系统中其他用户的权限
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生物信息学 课程
Bioinformatics Shell指令

Shell是一个应用程序，它连接了用户和Linux内核，让用户能够更加

高效、安全、低成本地使用Linux内核。Shell脚本语言是一种在

Linux操作系统中由Shell（命令解释器）执行的编程语言，用于实现

自动化任务、批处理操作以及系统管理等功能。

• 终端命令格式：
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生物信息学 课程
Bioinformatics Shell指令

常用Linux命令在生物

信息学中的应用
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生物信息学 课程
Bioinformatics Shell管道

管道技术将多个命令连接在一起，将一个命令的输出传递给另一个命令的输入，从而

实现数据流的处理、转换和过滤
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生物信息学 课程
Bioinformatics Shell重定向

Shell输入/输出重定向是一种强大的技术，允许控制命令如何处理输入和输出。在生

物信息学中，它可以用于从文件中读取数据、将输出保存到文件、以及管道操作的数

据流重定向。

命令 说明

command > file 将输出重定向到 file

command < file 将输入重定向到 file

command >> file 将输出以追加的方式重定向到 file

n > file 将文件描述符为 n 的文件重定向到 file

n >> file 将文件描述符为 n 的文件以追加的方式重定向到 file

n >& m 将输出文件 m 和 n 合并

n <& m 将输入文件 m 和 n 合并

<< tag 将开始标记 tag 和结束标记 tag 之间的内容作为输入
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生物信息学 课程
Bioinformatics Shell脚本

#!/bin/bash

# 这是一个简单的 Shell 脚本示例
# 1. 变量赋值
name=“”

# 2. 读取用户输入
echo “请输入你的名字：”
read name

# 3. 条件判断
if [ -z “$name” ]; then

echo “你没有输入名字！”
else

echo “你好，$name！”
fi

# 4. 获取当前目录下的文件数量
file_count=$(ls -1 | wc -l)

# 5. 循环遍历文件
echo “当前目录下有 $file_count 个文
件。”
echo “文件列表如下：”

for file in *; do
if [ -f “$file” ]; then

echo “文件：$file”
elif [ -d “$file” ]; then

echo “目录：$file”
fi

done

# 6. 函数定义与调用
function say_goodbye() {

echo "再见，$name！"
}

# 调用函数
say_goodbye

# 7. 退出脚本
exit 0

script.sh
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生物信息学 课程
Bioinformatics R编程语言

R是一种专为数据分析和可视化设计的统计编程语言和环境，广泛用于生

物信息学等数据科学、商业分析等领域。

q 开源且免费

q 可扩展性（丰富软件包）

q 灵活性

q跨平台
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生物信息学 课程
Bioinformatics R语言大事记

R：Robert Gentleman和Ross Ihaka（1992）

RStudio：Joseph J. Allaire（2011）

ggplot2：Hadley Wickham（2007）
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生物信息学 课程
Bioinformatics R与RStudio

• R 是一种开源的统计编程语言和计算环境，专门用于数据管理、分析、统计建模和

可视化。

• RStudio 是一款专门为 R 语言设计的集成开发环境（IDE），为 R 的使用提供了一

个更友好的用户界面和开发工具。
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生物信息学 课程
Bioinformatics R包的管理

安装 R 包

q 从CRAN安装：install.packages("包名")

q 从本地文件安装：install.packages("path/to/package.tar.gz", repos = NULL, type = "source")

q 从Bioconductor安装：使用BiocManager包的install("包名")来安装

q 从GitHub安装：使用 devtools 包的 install_github("用户名/仓库名")

加载和卸载 R 包

q 加载R包：library(包名) 或 require(包名)

q 卸载R包：detach("package:包名", unload = TRUE)

q 删除R包：remove.packages("包名")
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生物信息学 课程
Bioinformatics R数据类型和数据结构

q 基本的数据类型：数值型（numeric）、字符型（character）、逻辑型（logical）等

q 数据结构：向量（vector）、矩阵（matrix）、列表（list）和数据框（data.frame）等
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生物信息学 课程
Bioinformatics R语言基本语法
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生物信息学 课程
Bioinformatics R管道操作符

q dplyr 包的“%>%”运算符实现了管道操作功能

q R从4.1.0版本开始支持原生管道操作符（|>）

x |> sqrt() |> log2() |> sum()

library(dplyr)
# dplyr管道操作符示例
result <- mtcars %>% # 管道操作
select(mpg, cyl, disp) %>% # 选择特征
subset(cyl == 4) %>% # 筛选数据
summarise(mean_mpg = mean(mpg)) # 汇总统计
print(result)
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生物信息学 课程
Bioinformatics R统计分析

R提供了广泛的统计方法：

q 描述性统计：提供均值、中位数、标准差等基本统计量，帮助总结数据集的主要特征

q 推论统计：包括 t 检验、卡方检验、方差分析 (ANOVA)、回归分析等，帮助从样本数据中推断总

体特征

q 回归分析：支持线性回归、多元回归、逻辑回归等，用于研究变量之间的关系

q 时间序列分析：包括自回归模型、移动平均模型、ARIMA 等，用于分析和预测时间序列数据

q 多元统计分析：提供聚类分析、主成分分析 (PCA)、因子分析等，用于处理多变量数据集

q 扩展包：利用stats、MASS、lme4、caret 等拓展包可以执行复杂和定制的统计分析
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生物信息学 课程
Bioinformatics R数据可视化

数据可视化是数据探索和分析的一个手段，数据可视化主要有两个目的：

q 其一是探索Explore

q 其二是解释Explain

R提供了丰富的函数和软件包来实现多种可视化功能，其中最有影响力的包为ggplot2
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生物信息学 课程
Bioinformatics R数据可视化

ggplot2 是 R 语言中最流行和强大的数据可视化包之一，由 Hadley Wickham 开

发。它基于“语法图形”（Grammar of Graphics）的理念，允许用户通过定义数

据的美学映射、几何对象和图层，创建复杂且美观的图形。

q 基于语法图形：根据图形元素（如数据、几何形状、坐标系、统计变换等）进行组合

q 图层结构：逐层构建图形

q 一致的美学映射：指定美学映射（如颜色、大小、形状等），保持一致的视觉表现

q 高度可定制：定制几乎所有图形元素，确保图形精确传达信息

q 多种图形类型：支持创建多种类型的图形

q 扩展性强：添加扩展包（如ggplotly、gganimate等）增强新功能
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生物信息学 课程
Bioinformatics R数据可视化

基本用法简单：
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生物信息学 课程
Bioinformatics R 高级应用

q 高效数据处理：tidyverse、dply、…r

q 数据可视化：ggplot2、…

q 机器学习与统计建模：caret、…

q Web应用：Shiny

q Markdown：rmarkdown

q 自定义函数与包开发
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生物信息学 课程
Bioinformatics Python编程语言

• Python是一种通用编程语言，以其简洁易用的语法和丰富的库生态系统而闻名，广

泛应用于数据科学、机器学习（包括深度学习）、Web开发等领域。
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生物信息学 课程
Bioinformatics Python关键特点

q 易于学习和使用

q 广泛的应用领域

q 丰富的标准库和第三方库

q 跨平台支持

q 解释型语言

q 动态类型

q 社区支持
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生物信息学 课程
Bioinformatics Python安装与使用

q 通过Anaconda来安装并管理Python环境

q 开发工具：JupyterLab、Jupyter Notebook、PyCharm等
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生物信息学 课程
Bioinformatics Python大事记

q Python由Guido van Rossum创建，首

个版本（0.9.0）于1991年发布

q最新版本是3.12.4
Guido van Rossum
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生物信息学 课程
Bioinformatics Python基本语法

q 赋值语法：变量名 = 值

常见数据类型

q 整数: int，如 42

q 浮点数: float，如 3.14

q 字符串: str，如 "Hello, World!"

q 布尔值: bool，如 True 或 False

运算符：

q 算术运算符: +, -, *, /, %, ** (幂运算)

q 比较运算符: ==, !=, >, <, >=, <=

q 逻辑运算符: and, or, not

q 赋值运算符: =, +=, -=, *=, /=

常见数据结构：

q 列表：my_list = [1, 2, 3, 4, 5]

q 元组：my_tuple = (1, 2, 3, 4, 5)

q 字典：my_dict = {"name": "Alice", "age": 25, "city": 

"New York"}

q 集合：my_set = {1, 2, 3, 4, 5}

Python控制语句

函数定义与调用

异常处理
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生物信息学 课程
Bioinformatics Python数据操作

• Python常用数据操作函数库
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生物信息学 课程
Bioinformatics Python数据操作

NumPy 库的功能，NumPy API 广泛用于 Pandas、SciPy、Matplotlib、scikit-

learn、scikit-image 以及其他大多数数据科学和科学 Python 软件包
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生物信息学 课程
Bioinformatics Python数据可视化

Python常用的可视化库包括Matplotlib、Seaborn和Plotly等
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生物信息学 课程
Bioinformatics Python 高级应用

在生物信息学领域，Python应用领域与场景：

q Web应用程序开发：Django、Flask

q 生物数据库开发：Django、Flask

q 数据科学和人工智能：NumPy、Pandas、Scikit-learn、TensorFlow、PyTorch

q 生物数据的可视化：Matplotlib、Seaborn、Plotly

q 数据分析流程搭建：整合多种分析工具

q 桌面GUI应用程序：Tkinter、PyQt、Kivy

q 教育与培训：Jupyter Notebook



目
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生物信息学 课程
Bioinformatics 第三节：数据分析流程搭建

• 数据分析流程（data analysis pipeline）是指一系列有序的步骤和方法，用于处

理和分析生物学数据，以便从中提取有用的信息和得出科学结论。这些流程通常涉

及多个阶段，包括数据的获取、预处理、分析、结果解释和可视化。

q 数据获取：样本收集、数据生成（测序、质谱）

q 数据预处理：质量控制、数据清洗、数据归一化

q 数据分析：特征提取、统计分析（核心部分，具体问题具体分析）

q 结果解释：生物学注释、功能分析、实验验证等

q 数据可视化：图形化展示、报告生成

q 数据存储与共享：在线数据库等
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生物信息学 课程
Bioinformatics 生物信息学数据分析流程搭建

生物学数据

基因组、转录组、

蛋白组、代谢组、...

生物信息学方法和工具

生物学知识

揭示数据隐含规律

解答生物医学问题
数据采集

数据清洗
数据分析

数据解释

数据可视化

生物信息分析
Bioinformatics analysis

数据 知识图谱
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生物信息学 课程
Bioinformatics 为什么需要生物信息学分析流程

02

03

05

01

0406

数据分析流程

问题
定义

数据
采集

数据
清洗

数据
分析

数据
解释

数据
可视化

大数据 自动化数据分析工具

Ø 提高效率

Ø 减少错误

Ø 可重复性

Ø 大规模数据处理

Ø 复杂性管理

Ø 可维护性
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生物信息学 课程
Bioinformatics 基于Shell的分析流程

1. 明确任务和目标：确定要执行的任务和分析的目标。

2. 准备工作环境：创建一个适当的工作目录，将数据和分析脚本放在其中。

3. 编写Shell脚本：创建Shell脚本（通常以.sh为文件扩展名），编写Shell命

令和任务。示例：

q 数据清洗：使用awk、sed或grep等命令来处理和过滤数据。

q 统计分析：调用R、Python或其他统计软件的命令来执行数据分析。

q 数据可视化：使用命令行绘图工具或调用可视化库来生成图表。

q报告生成：使用echo命令和文本操作来创建报告文本。
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生物信息学 课程
Bioinformatics Shell分析流程案例分析
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生物信息学 课程
Bioinformatics 基于Shell的分析流程
#!/bin/bash

# 设置变量
FASTQ_DIR="/path/to/fastq/files"
TRANSCRIPTOME_FASTA="/path/to/transcriptome.fa.gz" # 
转录组 FASTA 文件路径
OUTPUT_DIR="/path/to/output"
FASTQC_OUTPUT="${OUTPUT_DIR}/fastqc_results"
SALMON_INDEX_DIR="${OUTPUT_DIR}/salmon_index"
SALMON_OUTPUT="${OUTPUT_DIR}/salmon_quant"

# 创建输出目录
mkdir -p ${FASTQC_OUTPUT}
mkdir -p ${SALMON_INDEX_DIR}
mkdir -p ${SALMON_OUTPUT}

# 第1步：质量控制 (FastQC)
echo "Running FastQC..."
for file in ${FASTQ_DIR}/*.fastq.gz; do

fastqc -o ${FASTQC_OUTPUT} ${file}
done
echo "FastQC complete."

# 第2步：创建 Salmon 索引

echo "Creating Salmon index..."
salmon index -t ${TRANSCRIPTOME_FASTA} -i
${SALMON_INDEX_DIR} -p 8
echo "Salmon index created at ${SALMON_INDEX_DIR}."

# 第3步：转录组数据比对和定量 (Salmon)
echo "Running Salmon..."
for file in ${FASTQ_DIR}/*_R1_*.fastq.gz; do

SAMPLE_NAME=$(basename ${file} | sed
's/_R1_.*.fastq.gz//')

R1=${file}
R2=${FASTQ_DIR}/${SAMPLE_NAME}_R2_*.fastq.gz

salmon quant -i ${SALMON_INDEX_DIR} -l A \
-1 ${R1} -2 ${R2} \
-p 8 --validateMappings -o

${SALMON_OUTPUT}/${SAMPLE_NAME}
done
echo "Salmon quantification complete."

# 输出完成消息
echo "Analysis complete. Results are in 
${OUTPUT_DIR}."

pipeline.sh
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生物信息学 课程
Bioinformatics 生物信息数据分析工作流软件

• 工作流管理软件通常设计用于处理大规模数据分析、生物信息学实验等任务：
• Snakemake: 构建和执行复杂数据分析流程的开源工作流管理系统

• Nextflow: 编写复杂的数据分析工作流的开源框架，强大的可扩展性

• Galaxy: Web平台，提供生物信息学工具和数据的集成，数据分析和教学

• Cromwell/WDL: 使用WDL描述语言，专注于基因组学和生物信息学工作流的管理和执行

• Toil: 支持多种工作流描述语言（如CWL、WDL、Nextflow），可在多种计算环境中运行

• Pegasus: 大规模科学工作流管理框架，适用于分布式计算环境和复杂的依赖关系管理

• Taverna: 提供图形用户界面和支持Web服务集成的功能

• Bpipe: 生物信息学数据分析的轻量级流水线引擎，使用Groovy语言编写

• 超过150个工作流软件： https://github.com/pditommaso/awesome-pipeline
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生物信息学 课程
Bioinformatics 生物信息数据分析工作流软件

•工作流软件的选择
• 功能丰富程度

• 易用性

• 拓展性

• 灵活性
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生物信息学 课程
Bioinformatics Snakemake自动化数据分析工具

• Snakemake是一个基于Python语言编写，用于构建和管理复杂的

数据分析工作流的工具。

• 可以无缝扩展到多种环境，比如本地计算机、服务器、集群、分布式

计算机、云计算等环境，无需修改工作流定义。

• Snakemake工具信息：

• Snakemake由约翰内斯·科斯特（Johannes Köster）开发

• 版本1.0 于2012年4月发布

• 最新版本8.15.2 于2024年7月初发布

• 持续更新、适配多种操作系统

Köster and Rahmann, Bioinformatics, 2012. doi:10.1093/bioinformatics/bts480

约翰内斯·科斯特

Johannes Köster
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生物信息学 课程
Bioinformatics Snakemake 的特点



101駉⮦榟擻
熭㰣

56

生物信息学 课程
Bioinformatics Snakemake 的安装

1. 准备Python环境

2. 安装conda

3. 安装Snakemake

pip install snakemake

4. 验证安装

snakemake --help
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生物信息学 课程
Bioinformatics Snakemake 的基本语法

rule mytask1:
input:

"path/to/{dataset}.txt"
output:

"result/{dataset}.txt"
script:

"scripts/myscript.R"

rule mytask2:
input:

"result/{dataset}.txt"
output:

"result/{dataset}.filtered.txt"
shell:

"mycommand {input} > {output}"

这是一个名为 "mytask1" 的规则。规
则的名称必须是唯一的。

input 部分定义了规则的输入文件。

output 部分定义了规则的输出文件。

script 部分指定了要执行的任务，这
里使用了 R 脚本 "myscript.R"。可以
使用不同的脚本语言，如 Python、R、
Bash 等。

规则2的输入文件来自先前规则的输出

shell 部分包含要执行的命令，通常是
一个 shell 命令，可以使用输入和输出
文件的占位符（{input} 和 {output}）
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生物信息学 课程
Bioinformatics Snakemake 应用实例

基因组分析实例：多个样本的基因组变异检测

安装软件：

• Python ≥3.5

• Snakemake ≥5.24.1

• BWA0.7

• SAMtools 1.9

• Pysam 0.15

• BCFtools 1.9

•Graphviz 2.42

• Jinja2 2.11

•NetworkX 2.5

•Matplotlib 3.3

Ø 第1步: 读数比对（mapping reads）

Ø 第2步: 对比对结果进行排序（sorting read alignments）

Ø 第3步: 对比对结果进行索引（indexing read alignments）

Ø 第4步: 基因组变异检测（calling genomic variants）

Ø 第5步: 统计并作图（statistics and plots）
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生物信息学 课程
Bioinformatics Snakemake 应用实例

Ø 第1步: 读数比对（mapping reads）

rule bwa_map:

input:

"data/genome.fa",

"data/samples/{sample}.fastq"

output:

"mapped_reads/{sample}.bam"

shell:

"bwa mem {input} | samtools view -Sb - > {output}"

输入文件和输出文件为通

配符 {sample}

snakemake -np mapped_reads/A.bam

Ø 运行：

snakemake -np mapped_reads/B.bam

分析A样本

分析B样本
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生物信息学 课程
Bioinformatics Snakemake 应用实例

rule bwa_map:
.............
.............

rule samtools_sort:
input:

"mapped_reads/{sample}.bam"
output:

"sorted_reads/{sample}.bam"
shell:

"samtools sort -T sorted_reads/{wildcards.sample}"
"-O bam {input} > {output}"

rule samtools_index:
input:

"sorted_reads/{sample}.bam"
output:

"sorted_reads/{sample}.bam.bai"
shell:

"samtools index {input}"

Ø 第1步: 读数比对（mapping reads）

Ø 第2步: 对比对结果进行排序

（sorting read alignments）

Ø 第3步: 对比对结果进行索引

（indexing read alignments）

snakemake -np sorted_reads/{A,B}.bam.bai Ø 运行
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生物信息学 课程
Bioinformatics Snakemake 应用实例

SAMPLES = ["A", "B"]

rule bwa_map:
.............

rule samtools_sort:
.............

rule samtools_index:
.............

rule bcftools_call:
input:

fa=“data/genome.fa”, # 参考基因组
bam=expand(“sorted_reads/{sample}.bam”, sample=SAMPLES),
bai=expand("sorted_reads/{sample}.bam.bai", sample=SAMPLES)

output:
"calls/all.vcf"

shell:
"bcftools mpileup -f {input.fa} {input.bam} |" 
"bcftools call -mv - > {output}"

Ø 第4步: 基因组变异检测

（calling genomic variants）
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生物信息学 课程
Bioinformatics Snakemake 应用实例

SAMPLES = ["A", "B"]

rule bwa_map:
.............

rule samtools_sort:
.............

rule samtools_index:
.............

rule bcftools_call:
.............

rule plot_quals:
input:

"calls/all.vcf"
output:

"plots/quals.svg“

script:
"scripts/plot-quals.py"

Ø 第5步: 统计并作图（statistics and plots）

• # scripts/plot-quals.py
• import matplotlib
• matplotlib.use("Agg")
• import matplotlib.pyplot as plt
• from pysam import VariantFile

• quals = [record.qual for record in
VariantFile(snakemake.input[0])]

• plt.hist(quals)

• plt.savefig(snakemake.output[0])

调用自定义Python脚本

自定义Python脚本
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生物信息学 课程
Bioinformatics Snakemake 应用实例

SAMPLES = ["A", "B"]

rule all:
input:

"plots/quals.svg"

rule bwa_map:
.............

rule samtools_sort:
.............

rule samtools_index:
.............

rule bcftools_call:
.............

rule plot_quals:
input:

"calls/all.vcf"
output:

"plots/quals.svg"

script:
"scripts/plot-quals.py"

添加目标规则

本流程最终目标文件

Snakefile

配置文件

完整Snakemake 工作流程
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生物信息学 课程
Bioinformatics Snakemake 学习资源

•官方文档：
• https://snakemake.readthedocs.io/en/stable/index.html

•示例工作流：
• https://snakemake.readthedocs.io/en/stable/tutorial/basics.html

•在线社区和支持：
• https://github.com/snakemake/snakemake
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生物信息学 课程
Bioinformatics 生物数据库

•生物学数据库是用来存储、管理

和检索与生物学相关数据的电子

资源。这些数据库通常包含DNA

序列、蛋白质序列、基因组信息、

基因表达数据、代谢物信息、蛋

白质结构、注释数据以及其他与

生物学研究相关的信息。
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生物信息学 课程
Bioinformatics 生物数据库

• 举例



101駉⮦榟擻
熭㰣

68

生物信息学 课程
Bioinformatics 生物数据库

• 国家基因组科学数据中心（National Genomics Data Center，

NGDC）
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生物信息学 课程
Bioinformatics 数据库相关概念

• 数据（Data）是指原始的、未经过处理的事实和统计数字，通常以文字、数字、图像、音

频或视频等形式存在。数据是信息的基础，通过对数据的分析和处理，可以提取出有用的信

息和知识。

• 数据库（DB）类似于一个永久储存数据的仓库

• 数据库管理系统（DBMS）是一种用于数据库管理的系统平台

• 数据库系统（DBS）是指引入数据库后的计算机应用系统
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生物信息学 课程
Bioinformatics 数据库相关概念

• 数据库（DB）是一个有组织的、可以存储和管理大量数据的集合。它以一种结构化

的方式存储数据，使得数据可以被方便地访问、管理和更新。数据库通常使用表

（表格）来表示数据及其关系，表格包含行和列，每行代表一条记录，每列代表一

个字段，也称为关系数据库（Relational Database）。
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生物信息学 课程
Bioinformatics 数据库相关概念

• 数据库管理系统（DBMS）是一

种软件，负责定义、创建、维护

和控制数据库。DBMS提供了用

户与数据库交互的接口，支持数

据的插入、更新、删除和查询等

操作，同时还提供数据的安全性、

完整性和并发控制功能。常见的

DBMS包括MySQL、Oracle、

SQL Server等。
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生物信息学 课程
Bioinformatics 数据库相关概念

• 数据库系统（DBS）是指一个完整的数据库环境，包括数据库、数据库管理系统、

数据库管理员（DBA）、应用程序和相关的硬件与软件资源。数据库系统的目标是

高效地存储、管理和检索数据，确保数据的一致性、完整性和安全性。

• 数据结构化

• 共享性高

• 冗余度低且易扩充

• 独立性高
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生物信息学 课程
Bioinformatics 关系数据库

• 优点：数据一致性高、支持复杂查询、数据完整性和安全性强、支持多

用户并发访问。

•数据结构化：使用表格（关系）来表示数据。

•使用SQL语言进行查询和操作。

•支持事务，保证数据的一致性和完整性（ACID特性）。

•强类型数据模式，数据的结构在设计时定义。
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生物信息学 课程
Bioinformatics SQL语言

• SQL（Structured Query Language，结构化查询语言）是一种专门用于管理和操作关系

数据库的编程语言。SQL提供了一套标准的语法和命令，用于执行各种数据库操作，如查询、

插入、更新和删除数据，以及创建和管理数据库结构（如表、视图和索引）。

• SQL的特点：

q 标准化：SQL是由国际标准化组织（ISO）和美国国家标准学会（ANSI）标准化的语言，广泛应用于

各种关系数据库管理系统（如MySQL、PostgreSQL、Oracle、SQL Server等）。

q 灵活性：SQL语言功能强大，既可以进行简单的数据查询，也可以进行复杂的多表联接、嵌套查询和

数据分析。

q 可移植性：由于SQL的标准化，不同的数据库系统对SQL的支持使得SQL查询在不同平台之间具有一

定的可移植性，尽管具体实现可能有所不同。

q 交互性：SQL允许用户以交互的方式查询和操作数据，适用于数据分析和报告生成。
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生物信息学 课程
Bioinformatics SQL语言

SQL的类型

q 数据定义语言（DDL）：包括CREATE、ALTER、DROP语句，用于数据库和表的创建、修改和删
除。

q 数据操作语言（DML）：包括INSERT、UPDATE、DELETE语句，用于数据的插入、更新和删除。

q 数据控制语言（DCL）：包括REVOKE、DENY和GRANT等语句，用于管理数据库用户的权限。

q 数据查询语言（DQL）：主要包括SELECT语句，用于查询数据。

q 指针控制语言（CCL）：包括DECLARE CURSOR、FETCH INTO和UPDATE WHERE CURRENT

等语句，用于对一个或多个表进行单独的操作。

q 事务处理语言（TPL）：TPL包括BEGIN TRANSACTION、COMMIT和ROLLBACK等语句，主要

用于确保每一条DML语句成功执行，以确保事务的完整性。
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生物信息学 课程
Bioinformatics SQL语言举例
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生物信息学 课程
Bioinformatics 关系与非关系数据库

• 非关系数据库（NoSQL）

是一种不使用传统表结构

的数据库，设计用于处理

大规模数据和高并发读写

需求。

• 灵活的数据模型：键-值存

储、文档存储、列族存储、

图数据库。
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生物信息学 课程
Bioinformatics 非关系数据库

• 键-值存储：如Redis，DynamoDB

•文档存储：如MongoDB，CouchDB

• 列族存储：如Apache Cassandra，HBase

• 图数据库：如Neo4j，ArangoDB
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生物信息学 课程
Bioinformatics 生物数据库开发基础

79
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生物信息学 课程
Bioinformatics 数据库开发基本组成部分

• 数 据 库 设计：关系 型 数 据 库 （ 如 MySQL、PostgreSQL） 和非关系 型 数 据 库 （ 如
MongoDB），选择适合项目需求的数据库类型非常重要。

• 数据采集与处理：整合各种来源的数据：基因组数据、蛋白质信息、生物通路等。数据采集
和处理包括数据获取、清洗、转换和标准化，确保数据的质量和一致性。

• 后端框架：常用的编程语言包括Python、Java、Ruby和PHP，而框架如Django、Flask
、Ruby on Rails等可加速开发过程。

• 前端开发：前端开发负责创建用户界面，使用HTML、CSS和JavaScript等技术来构建交互
式的界面，以提供用户友好的体验。

• API 开发：提供合适的API接口，以便前端和其他应用能够与数据库交互。这些API应该能
够支持数据查询、检索和更新等操作，同时保护数据的安全性和隐私。
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生物信息学 课程
Bioinformatics 生物信息研究之数据库开发

•生物数据库开发：NAR Database Issue

• 将分析处理好的数据，通过在线数据库呈现给

用户

•在线服务开发：NAR Web Server Issue

• 提供某特定功能的在线计算服务（后台一般需

要数据库支持）



目
录

生物信息学编程概述（生物技术与信息技术融合）

Linux系统及编程语言简介（生物问题 à 信息表示）

数据分析流程搭建（生物数据 à 知识发现）

数据库开发基础（生物数据/知识图谱 à 数据再利用）

第一节

第二节

第四节

第三节
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生物信息学 课程
Bioinformatics 主要参考文献

1) Gentleman, R.C., Carey, V.J., Bates, D.M. et al. Bioconductor: open software development for

computational biology and bioinformatics. Genome Biol 5, R80 (2004).

2) Harris, C.R., Millman, K.J., van der Walt, S.J. et al. Array programming with NumPy. Nature
585, 357–362 (2020).

3) Wratten, L., Wilm, A. & Göke, J. Reproducible, scalable, and shareable analysis pipelines

with bioinformatics workflow managers. Nat Methods 18, 1161–1168 (2021).

4) Köster, J., & Rahmann, S. Snakemake—a scalable bioinformatics workflow engine.

Bioinformatics, 28(19), 2520-2522 (2012).

5) Di Tommaso, P., Chatzou, M., Floden, E. et al. Nextflow enables reproducible computational

workflows. Nat Biotechnol 35, 316–319 (2017).
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生物信息学 课程
Bioinformatics 理论教材 à 实验教材

•理论课与实验课之间的过渡

生物信息学
编程多组学 生物统计

人工智能
生物信息
学基础 综合应用

理论教材
实验教材

第13章

第1-12章
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生物信息学 课程
Bioinformatics 教材设计：理论教材 à 实验教材

• 第一章：生物信息学概念及发展历史

• 第二章：生物统计基础

• 第三章：人工智能

• 第四章：生物信息资源

• 第五章：序列比对与分析

• 第六章：基因组学及宏基因组学

• 第七章：转录组学

• 第八章：转录调控与表观遗传

• 第九章：蛋白质与代谢组学

• 第十章：表型组学

• 第十一章：系统生物学

• 第十二章：生物信息学的应用

• 第十三章：生物信息学编程

• 第一章：计算机编程基础

• 第二章：生物统计学基础

• 第三章：生物信息学实验基础

• 第四章：序列分析

• 第五章：基因组学及宏基因组学

• 第六章：转录组学

• 第七章：转录调控与表观遗传

• 第八章：蛋白质与代谢组学

• 第九章：表型组学

• 第十章： 深度学习与人工智能

• 第十一章：系统生物学实践

• 第十二章：生物信息学综合应用

基
础
篇

组
学
篇

高
级
篇

生物信息学实验
的必备基础技能

生物信息学实验
的核心内容

生物信息学前沿、
综合应用及交叉
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生物信息学 课程
Bioinformatics 实验教材设计

• 第一章：计算机编程基础

• 第二章：生物统计学基础

• 第三章：生物信息学实验基础

• 第四章：序列分析

• 第五章：基因组学及宏基因组学

• 第六章：转录组学

• 第七章：转录调控与表观遗传

• 第八章：蛋白质与代谢组学

• 第九章：表型组学

• 第十章： 深度学习与人工智能

• 第十一章：系统生物学实践

• 第十二章：生物信息学综合应用

基
础
篇

组
学
篇

高
级
篇

组学篇

计算机 序列分析实验基础统计

基础篇

基因组

转录组

代谢组

蛋白组 表型组

调控组

高
级
篇

人工智能

系统生物
学

精准医学

智慧农学

智能药学
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生物信息学 课程
Bioinformatics 实验教材目录

•共12章（与理论教材对应）
• 38个实验（约一个学期课时量）+ 在线拓展实验（定期更新）
•在线教学资源（代码+PPT）
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生物信息学 课程
Bioinformatics 实验教材目录
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生物信息学 课程
Bioinformatics 实验内容设计

• 每章：对应一个主题

• 每节：聚焦一个实验

每章栏目

v【本章导读】

v【建议课时】

v【参考资料】

每节栏目

v【实验目的】

v【实验原理】

v【实验环境】

v【数据来源】

v（实验步骤）

v【注意事项】

v【总结与拓展】

v【分析与思考】

v【在线资源】
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生物信息学 课程
Bioinformatics 实验内容设计

• 【本章导读】：简要描述实验内容、关键实验条件、学习目标、本章不同实验之间

的逻辑关系、与其他章节内容的关联等

• 【建议课时】：本章不同实验的建议课时数

• 【参考资料】：参考文献、著作或在线资料
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生物信息学 课程
Bioinformatics 实验内容设计

• 【实验目的】：从学生角度描述实验完成后学生能够获得的知识与技能

• 【实验内容】：概述主要实验内容及所需要收集的实验数据，可来源于文献或者数

据库， 简要进行科学背景和研究意义的说明（进行序列比对实验，比较两个或多个

生物序列之间的相似性和差异性）

• 【实验原理】：基本原理或者技术路线（序列比对的基本原理，包括全局比对和局

部比对算法，以及比对结果的解读和分析）

• 【实验环境】：配置相关计算环境及所需软件（教学服务器或者个人电脑，需要安

装适当的序列比对软件或在线工具）
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生物信息学 课程
Bioinformatics 实验内容设计

• 【注意事项】：可单列也可以穿插在“实验步骤”中 （根据数据类型，选择合适的

比对软件）

• 【总结与拓展】：本实验可能还有哪些拓展应用，也可为后续章节内容（通过这个

实验，学生可以掌握序列比对的基本原理和常用工具的使用，为基因序列分析打下

基础）

• 【分析与思考】：提供几道思考题（根据比对结果的分析和思考，了解序列之间的

相似性和差异性对生物学功能的影响，进一步探究生物进化和基因功能的相关问题）

• 【在线资源】：实验数据和代码统一存放于在线资源，书籍放不下的内容也可以存

放于在线资源
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生物信息学 课程
Bioinformatics 教材内容展示
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生物信息学 课程
Bioinformatics 实验教材：时间规划

• 2024年8月30日前：完成初稿

• 2024年12月30号前：定稿

• 2025年：校正与出版
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生物信息学 课程
Bioinformatics

1. 版权声明：本PPT及其所有内容（以下简称“本PPT”）仅用于教育和教学用途，版权归属于本PPT作者。

2. 使用要求：任何使用本PPT的行为均须遵守以下条件：

1) 致谢和标注：若部分或全部使用本PPT的内容，请在使用内容的适当位置标注出处，并致谢本PPT作者。

2) 修改和再分发：未经作者书面许可，不得对本PPT进行修改或再分发。

3. 禁止商业化使用：严禁将本PPT用于任何形式的商业化用途，包括但不限于：

1) 通过网络或其他途径进行付费使用或分发；

2) 在商业培训、广告或其他商业活动中使用本PPT的内容。

4. 法律责任：任何违反上述条款的行为，作者保留追究法律责任的权利，包括但不限于：

1) 要求停止侵权行为；

2) 追究侵权使用者的经济赔偿责任。

5. 其他规定：

1) 本使用条款的解释权归本PPT作者所有。

2) 作者保留随时更新本使用条款的权利，更新后的条款将即时生效。

共享约束需知：使用条款
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生物信息学 课程
Bioinformatics

谢谢大家！

欢迎反馈意见和建议！


