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正文

✓ 结构变异(structural variants, SVs，包括大片段的插入、缺失、倒置和易位)是微生物基因组

中高度可变的片段，表现出显著的个体间变异性和高度的个体内稳定性，因此可以作为个

性化的“微生物组指纹”来区分属于相同或不同个体的宏基因组样本。

✓ 目前对SVs的鉴定主要是通过基于短reads的宏基因组分析来完成的，这限制了它们检测的

准确性。然而，长reads测序技术的快速发展使得产生数千个碱基对的reads成为可能，

Nanopore平台甚至可以获得2 Mbp长度的reads。

✓ 近年来，越来越多的微生物组研究人员将Nanopore长reads和Illumina短reads结合起来，得

到了更完整的微生物基因组，解决了串联重复序列和SVs等复杂区域，为SVs分析提供了前

所未有的潜力。

✓ 宏基因组SVs的分析通常需要一系列复杂的分析，既耗时又参数繁重，再加上数以百万计

的测序数据被用作源输入，急需一个高效，可追溯而且灵活的工作流程。



正文

结合Illumina短reads和Nanopore长reads，建立了一个集成的宏基因组SVs分析管道MetaSVs。

step0: 创建软链接

step1: 质量控制和序列统计

step2:去除宿主reads

step3: 宏基因组组装和评估

step5: bins去重复

step4: high‐quality draft genomes (bins)分箱

step7: bins基因预测

step6: bins物种分类

step8: SVs检测

step9: SVs数目统计 step10: SVs在基因组上的分布

step11-12: KEGG富集分析



正文

(A)主程序的唯一输入参数(config.ini文件)。红

色字体表示需要针对不同项目修改的参数，绿色
字体表示行首用#标记的注释信息；

(B)主程序(call_SVs_procedure.py)；(C)主程序生成的shell

子脚本，运行过程以及子脚本运行结果。以step12 (KEGG

富集分析)为例，用红色框标记。

✓ 高灵活性和可扩展性

✓ 运行高效性

✓ 可追溯性和透明性



正文

一个人类肠道微生物组的简化示例

(A) Anaerobutyricum hallii 的T1和T2组

中SVs数量(包括插入、缺失、重复和易

位)。Wilcoxon检验，*** p < 0.05

(B)SVs在A. hallii的参考基因组上的分

布。灰色圆圈为参考基因组, T1组在圈内，

T2组在圈外；

发生SVs的基因进行KEGG功能富集分

析的结果，包括映射到每个功能通路的

基因数量(C)和对应的ko ID (D)。



总结

Yuejuan Li, Jiabao Cao, and Jun Wang. 2023. MetaSVs: A Pipeline Combining Long and Short Reads for 

Analysis and Visualization of Structural Variants in Metagenomes. iMeta e139. 

https://doi.org/10.1002/imt2.139

✓ 提供了一个结合Nanopore长reads和Illumina短reads的生物信息学管道

MetaSVs，能够进行宏基因组结构变异( structural variant, SV)分析；

✓ MetaSVs管道的每个步骤的详细描述通过一个人类肠道微生物组的简

化示例来说明；

✓ 这个管道将帮助那些对宏基因组SVs感兴趣但缺乏复杂生物信息学知

识的研究人员实现相关分析

✓ GitHub链接：https://github.com/Wlab518/SV_procedure
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