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摘要

本技術可針對人類全基因體上的點變異進行高效能的功

能影響分析與註解 ， 並提供變異點附近基因與其他變異
點的相關資訊。取代人工註解的方式 ， 加快至少千百倍
以上的速度。

技術優勢

大量處理:可以 查 詢人類基因體大量變異點資料 (目前一
次可 查 詢1000筆,2011年6月前預期達到一次可 查 詢
10,000筆)。 速度快:在數秒 內 呈現千筆變異點資料 ， 在
數分鐘 內 註解千筆變異點資料。 完整註解:除了自己 產
生的註解 ， 還提供許多基因方面的詳細參考資料 (基因
功能、參與的反應路徑、基因所在的次細胞位置、與疾

病的關係、基因相關文獻等)。 提供總覽:全基因體 查 詢
資料的總覽。 資料新:註解用的資料庫與工具經常更
新。

應用範圍

由於此系統速度快且資料完整與經常更新 ， 非常適合用
來註解現在大量 產 生的定序資料與利用定序技術來進行
的轉譯醫學研究。
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