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 هدف تمرین 

از   ی مسئله واقع  کیدر    میحج  یهاپردازش داده  ی کدها  یسازنهیو به  لیبا تحل  انیدانشجو  ی عمل   یی آشنا  ن، یتمر  نیهدف از ا

حافظه   تیری، نحوه مد BWA تمیموجود از الگور یسازادهیپ کی یبا بررس انیدانشجو ن،یتمر  نیاست. در ا کیوانفورماتیحوزه ب

(،  Shared Memory)  ی کرده و با تمرکز بر بهبود استفاده از حافظه اشتراک  ل یرا تحل  ی افزار واقعنرم  ک یدر    یمواز  یو اجرا

  یهاداده  ی بر رو  تمیالگور  یاجرا  نی. همچندهندیارتقا م  یریپذ اسیعملکرد برنامه را از نظر زمان اجرا، مصرف حافظه و مق

Whole Exome Sequencing  یواقع  اسیبزرگ در مق  یها داده  ردازشپ   یعمل  یهاتا چالش  کندیکمک م  انیبه دانشجو  

 را تجربه کنند.

 نیازهاپیش 

 و توانایی خواندن و تحلیل کدهای موجود   ++C/Cنویسی  تسلط نسبی بر زبان برنامه •

ها و  thread(، از جمله Shared Memory) یو حافظه اشتراک یمواز یسینوبرنامه  میبا مفاه ییآشنا •

 ی سازهمگام

 های ژنومیترازی توالیویژه همآشنایی کلی با مفاهیم پایه بیوانفورماتیک، به •

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



3 
 

 سوم تمرین 

الگوریتم BWA (Burrows-Wheeler Aligner) الگوریتم   پرکاربردترین  از  همیکی  برای   (Alignment) ترازی ها 

و ساختار  Burrows-Wheeler Transform (BWT) با یک ژنوم مرجع است. این الگوریتم بر پایه   DNA های کوتاهتوالی

امکان جست   FM-Indexداده   و  و کمطراحی شده  توالیوجوی سریع  دادهمصرف  را در  فراهم  ها  بزرگ  بسیار  ژنومی  های 

 .کندمی

BWA  های ورودیبا استفاده از ایندکس فشرده ژنوم مرجع، توالی (Reads) کند و با  صورت کارآمد روی ژنوم نگاشت میرا به

دهد. به دلیل سرعت بالا و مصرف  ترازی ارائه می، دقت بالایی در همgap و mismatch یابی مانندپشتیبانی از خطاهای توالی

 Whole Exome Sequencingو   Whole Genome های  طور گسترده در پردازش دادهحافظه نسبتاً کم، این الگوریتم به

 .گیردمورد استفاده قرار می

Whole Genome Sequencing (WGS)   یابی کل ژنوم یک موجود زنده اشاره دارد. در این روش، تمامی  به فرآیند توالی

کدُکننده نواحی  شامل  ژنومی  اینترون (Exons) نواحی  غیرکُدکننده،  بین،  و  تنظیمی  نواحی  توالیها،  و    شوند مییابی  ژنی 

ها، نیازمند منابع محاسباتی و حافظه کند، اما به دلیل حجم بسیار بالای دادهترین دید را از اطلاعات ژنتیکی فراهم میجامع

 .زیادی است

تمرکز دارد. این نواحی    (Exons)تنها بر روی نواحی کدُکننده پروتئین     Whole Exome Sequencing (WES)در مقابل،  

ها در همین نواحی های مؤثر بر بیماریای از جهشدهند، اما بخش عمدهدرصد از کل ژنوم انسان را تشکیل می  ۲تا   1حدود  

ای رایج در مطالعات ژنتیکی  تر و سرعت پردازش بالاتر، گزینهبا حجم داده کمتر، هزینه پایین   WESدهد. به همین دلیل،  رخ می

 .شودو بالینی محسوب می

کند تا دانشجویان ضمن کار با  این امکان را فراهم می   Whole Exome Sequencingهایدر این تمرین، استفاده از داده

 WGS ها را بدون پیچیدگی محاسباتی بسیار بالایسازی الگوریتم های پردازش و بهینههای واقعی و نسبتاً بزرگ، چالشداده

 .تجربه کنند

سازی های عملی بهینه و بهبود آن از نظر مدیریت حافظه اشتراکی، با چالش BWA سازیدر این تمرین، دانشجویان با بررسی پیاده

 .دیتا در کاربردهای واقعی آشنا خواهند شدهای بیگالگوریتم 
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 BWAبررسی و بهبود پیاده سازی الگوریتم : بخش اول 

هاب گیرد که در مخزن گیت می در اختیار دانشجویان قرار  BWA سازی از الگوریتمدر این بخش، یک پیاده 

 :زیر قابل دسترسی است

https://github.com/minhhpham/bwa 

نحوه مدیریت  صورت کامل بررسی کرده و ساختار، منطق اجرا و شده را به اند کد منبع ارائه دانشجویان موظف 

 حافظه در آن را تحلیل کنند. تمرکز اصلی این بخش بر شناسایی و بهبود نحوه استفاده از حافظه اشتراکی

(Shared Memory)  سازی موجود استدر پیاده. 

 در این بخش لازم است شما : 

مدیریت  های مرتبط با پردازش موازی و  ساختار کلی کد و اجزای اصلی آن را تحلیل کرده و بخش .1

 .حافظه را شناسایی نمایند 

را بررسی کرده  (  هاها یا پردازش thread های مشترک بین ویژه داده به ) نحوه استفاده فعلی از حافظه .2

 .و نقاط ضعف یا ناکارآمدی احتمالی را توضیح دهند 

بهبودها را در کد    ن یارائه داده و ا  Shared Memoryاز    ترنه یاستفاده به  ی بهبود برا  یشنهادهایپ .3

 اعمال کنند.

سازی کنند که منجر به بهبود عملکرد از نظر مصرف حافظه و  ای پیاده گونه شده کد را به نسخه اصلاح  .4

 .زمان اجرا شود، بدون آنکه صحت نتایج الگوریتم تغییر کند 

که در اختیارتان قرار میگیرد استفاده   whole exomeدر این بخش شما باید از داده های 

 کنیدو برنامه خود را تست کنید. 

 دوم )امتیازی( : بخش 

بخش اول(    ی )پس از اعمال بهبودها  BWA  تمیالگور  یسازاده یپ  یی نسخه نها  د یبا  ان یبخش، دانشجو  نیدر ا

رو  بر  ارز  Whole Genome Sequencing (WGS)  یهاداده   یرا  و  ا  یابیاجرا  بخش،    ن یکنند. هدف 

  ی عمل  یهاچالش   لیتر و تحلبزرگ   اریبا حجم بس  ییهادر مواجهه با داده   تم یالگور  یریپذ اس یرفتار و مق   یبررس 

 کل ژنوم است. اس یدر مق ی ژنوم یهاپردازش داده 

 در این بخش باید :  

 اجرا کنند. WGS  یهاداده  ی را بر رو BWA تمیالگور افته یبهبود  یسازادهیپ .1

  ی هایو ناسازگار  race conditionمانند    ی ها، مشکلاتحجم داده   شی داشته باشند که با افزاتوجه   .2

کرده، نحوه   ییموارد را شناسا نیا د یبا انیممکن است رخ دهد. دانشجو   یدر حافظه اشتراک یاحتمال

https://github.com/minhhpham/bwa
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مشکلات ارائه    نیکاهش ا  یبرا  ییکنند و در صورت امکان راهکارها  لیها را تحلبا آن   تم یبرخورد الگور

 دهند.

اجرادستبه   جینتا .3 از  رو  تمیالگور  ی آمده  نتا  Whole Genome  یهاداده   ی بر  با  از    جیرا  حاصل 

  ل یشده را تحلمشاهده   یهاها و چالشکرده و تفاوت  سهی)بخش اول( مقا  Whole Exome  یهاداده 

 کنند.

 های ژنومیدادهطراحی معماری سیستم پردازش پیوسته :  )امتیازی( سومبخش 

های ژنومی را طراحی و  در این بخش، دانشجویان باید معماری یک سیستم بهینه برای پردازش پیوسته داده 

شوند می  BWA وارد الگوریتم (stream) های ژنومی به صورت جریان دادهشرح دهند. در این سیستم، داده 

قرار  (queue) ها در یک صفشد. به عبارت دیگر، داده طور پیوسته آماده خواهند و نتایج پس از پردازش، به 

 .شوند گرفته و به ترتیب پشت سر هم به الگوریتم منتقل می 

 در این بخش شما باید مراحل زیر را طی کنید : 

 طراحی کلی سیستم   .1

بندی، مدیریت پردازش و خروجی نتایج را  های دریافت داده، صف معماری پیشنهادی شامل بخش •

 .دهند شرح 

 .مشخص شود (real-time) های حجیم و زمان واقعینقش هر بخش در پردازش داده  •

 سازی پردازش موازی و حافظه بهینه  .۲

 .ها توضیح داده شود سازی بین پردازش و همگام Shared Memory نحوه مدیریت  •

 .و افزایش کارایی سیستم ارائه گردد race conditionراهکارهایی برای کاهش  •

 .سیستم ارائه شود  latencyو کاهش   throughputپیشنهادات برای افزایش  •

 پذیری پذیری و انعطاف مقیاس  .3

به صورت پیوسته، بدون کاهش قابل   Reads سیستم باید بتواند با افزایش حجم داده یا افزایش تعداد •

 .پذیر باشد توجه کارایی، مقیاس 

می  • چگونه  که  شود  داده  توضیح  امکان،  صورت  پردازش در  به  را  سیستم  توزیع توان  یا  های  شده 

 .کلاسترهای محاسباتی گسترش داد 

 مستندسازی معماری  .4
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ها، از سیستم ارائه دهند که جریان داده    (Block Diagram)دانشجویان باید یک نمودار معماری   •

 .ها را نشان دهد اجزای اصلی، نقاط پردازش موازی و مدیریت صف 

 .توضیح متناظر برای هر بخش و تعامل بین اجزا نوشته شود •

 

 تحویل تمرین : 

 .باشند  صورت منظم، مستند و قابل اجرا بهها باید ها و گزارش همه فایل   .1

  های اصلی پروژهارائه شوند و کدها در قالب فایل Word یا PDF توانند به صورتها میگزارش    .2

 .باشند 

و تحلیل دقیق   مقایسه عملکرد قبل و بعد از بهبود ها و نمودارها باید شامل نتایج آزمایش   .3

 .باشند 
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 پیوست

تمر در  شده  ارائه  پ  ن،یکد  اساس  اجرا  BWA  تمیالگور  یسازاده یبر  روش  و  پروژه   یاست  مشابه   آن 

 BWA-MEM   از    توانند ی م   انیدانشجو  ، یژنوم  یهاداده   ی رو   شیبرنامه و آزما  حیصح  یاجرا   ی. براباشد ی م

README  .پروژه مرجع استفاده کنند 

   MEM-BWA                                                  :https://github.com/lh3/bwaآدرس پروژه 

را مطالعه کنید.   BWA-MEM پروژه مرجع READMEشده در تمرین، بهتر است ابتدا  برای اجرای کد ارائه 

ها ترازی داده هایی از دستورات پایه برای هم این فایل شامل مراحل نصب، کامپایل و اجرای برنامه است و مثال 

 .مفید باشد تواند برای اجرای تمرین بسیار دهد که می ارائه می 

از مطالعه آماده شود. برای این منظور، پیشREADME پس  باید  برنامه  نرم ، محیط اجرای  افزاری  نیازهای 

ارائه  gcc  ،makeمانند   از دستورات  استفاده  با  و کد  نصب شده  لینوکس  فرمان  ابزارهای خط  درو   شده 

README  های نمونه ضروری است تا از اجرای صحیح  ها و داده شود. همچنین بررسی مسیر فایلکامپایل می

 .برنامه اطمینان حاصل شود

با پارامترهایی مشابه  Whole های ورودی مورد نظرو داده  BWA-MEM برای اجرای برنامه، باید کد را 

Exome یا Whole Genome  ها و تخصیص منابع مناسب حافظه و پردازش  اجرا کنید. توجه به حجم داده

موازی اهمیت بالایی دارد. علاوه بر این، ثبت نتایج خروجی و زمان اجرا برای مقایسه قبل و بعد از اعمال 

 .بهبودها ضروری است

 میتوانید از آدرس زیر استفاده کنید :  whole exomeبرای دریافت داده های  

ftp://ftp.sra.ebi.ac.uk/vol1/fastq/ERR183/ERR183375/ERR183375_1.fastq.gz 

    ftp://ftp.sra.ebi.ac.uk/vol1/fastq/ERR183/ERR183375/ERR183375_2.fastq.gz 

همچنین یکی از ورودی های دستوراتی که اجرا میکنید شامل ژنوم رفرنس میباشد که عملیات نگاشت با 

 استفاده از آن انجام میشود . برای دریافت آن میتوانید از آدرس زیر استفاده کنید : 

ftp://gsapubftp-anonymous@ftp.broadinstitute.org/bundle/hg38/Homo_sapiens_assembly38.dict 

ftp://gsapubftp-anonymous@ftp.broadinstitute.org/bundle/hg38/Homo_sapiens_assembly38.fasta.64.alt 

ftp://gsapubftp-anonymous@ftp.broadinstitute.org/bundle/hg38/Homo_sapiens_assembly38.fasta.fai 

ftp://gsapubftp-anonymous@ftp.broadinstitute.org/bundle/hg38/Homo_sapiens_assembly38.fasta.gz 

 در ترمینال لینوکس میتوانید دانلود کنید. wgetاین فایل ها را با اسفاده از دستور  

https://github.com/lh3/bwa
ftp://gsapubftp-anonymous@ftp.broadinstitute.org/bundle/hg38/Homo_sapiens_assembly38.fasta.gz

