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Доступные ранее методы секвенирования не позволяли безошибочно собрать X хро-
мосому человека. Благодаря новому методу нанопорового секвенирования была получена
точная последовательность Х хромосомы, что позволило изучить в ней повторы. [1] Неко-
торые повторы необходимы для функционирования генома, но функции большинства из
них до сих пор остаются неизвестными. Таким образом, цель нашей работы - изучить
прямые, инвертированные и зеркальные повторы в X хромосоме человека.

Чтобы найти прямые, инвертированные и зеркальные повторы, мы написали програм-
му на языке программирования Си и визуализировали результаты с помощью R. Повторов
всех трех видов оказалось намного больше, чем можно было бы ожидать. Мы сравнили
количество повторов, найденных в сборке illumina 2013 года и в последовательности, по-
лученной с помощью нанопорового секвенирования.

Известно, что полипуриновые-полипиримидиновые зеркальные повторы могут форми-
ровать H-DNA. Такие структуры, вероятно, блокируют транскрипцию. [2] В нашей работе
мы сосредоточились на изучении полипуриновых зеркальных повторов. Мы показали, что
короткие повторы (с длиной плеча до 21 нуклеотида) являются вероятно случайными,
образованными в результате мутагенеза. Большая часть повторов с длиной плеча от 22
нуклеотидов являются микросателлитами.

В нашей работе мы показали оверрепрезентацию прямых, инвертированных и зеркаль-
ных повторов и изучили полипуриновые зеркальные повторы в X хромосоме человека.
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