Streszczenie

Najnowsze odkrycia w sekwencjonowaniu wysokoprzepustowym (HTS) przyczynity sie do
bezprecedensowego wzrostu ilosci generowanych danych multiomicznych. 7 jednej strony,
przekroczenie w potowie pierwszej dekady XXI w. historycznego progu, jakim byt koszt
kompletnej sekwencji genomu czlowieka (sekwencjonowanie catego genomu, WGS) ponizej
tysigca dolarow, otworzyto drzwi do wielu narodowych inicjatyw genomowych, takich jak
100,000 Genomes Project w Wielkiej Brytanii, czy 1000 Polskich Genoméw.

7 drugiej strony, wiele popularnych metod bioinformatycznych do analizy drugo-

i trzeciorzedowej wykazuje duza ztozonosé¢ obliczeniowa. Wiekszo$¢ istniejacych narzedzi
i algorytméw analizy genomicznej jest z natury sekwencyjna i nie jest w stanie w petni
wykorzysta¢ mozliwosci rozproszonego modelu obliczen, co czyni sytuacje jeszcze trud-
niejsza. W szczegdlnosci, jak dotad nie zaproponowano prawdziwie skalowalnych metod
dla typowych operacji genomicznych, takich jak obliczanie gtebokosci pokrycia, pod-
sumowywanie krotkich odczytéow (ang. pileup) i taczenie zbioréw danych za pomoca
przecie¢ przedziatowych.

Ponadto, znikoma liczba badan podejmuje temat wyzwan zwigzanych z projektowaniem
genomicznych platform chmurowych do rozproszonego przetwarzania i analizy danych
pochodzacych z HTS. Podobnie mato uwagi poswiecono idei wykorzystania zunifikowanego
podejscia, realizujacego deklaratywny paradygmat programowania do wyrazania operacji
genomicznych przy uzyciu jezyka Structured Query Language (SQL).

Niniejsza rozprawa ma na celu wypehienie tych luk poprzez przedstawienie koncepcji
Genomicznej Platformy Danych typu Lakehouse oraz zaprezentowanie projektu SeQuil.a,
implementujacego nowatorskie skalowalne metody dla wyzej wymienionych, obliczeniowo
wymagajacych, operacji genomicznych. Na ponizsza prace sktada sie seria szesciu pub-
likacji poprzedzonych wstepem, w ktérym Autor opisuje wyzwania i najnowsze osiggniecia

w dziedzinie analizy danych genomicznych.
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