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본 강의 자료는 한국생명정보학회가 주관하는 BIML 2024 워크샵 온라인 수업을 목적으로 

제작된 것으로 해당 목적 이외의 다른 용도로 사용할 수 없음을 분명하게 알립니다.

이를 다른 사람과 공유하거나 복제, 배포, 전송할 수 없으며 만약 이러한 사항을 위반할 경우 

발생하는 모든 법적 책임은 전적으로 불법 행위자 본인에게 있음을 경고합니다.



KSBi-BIML 2024
Bioinformatics & Machine Learning(BIML)

Workshop for Life and Medical Scientists

안녕하십니까?

한국생명정보학회가 개최하는 동계 교육 워크샵인 BIML-2024에 여러분을 초대합니다. 생명정보학 

분야의 연구자들에게 최신 동향의 데이터 분석기술을 이론과 실습을 겸비해 전달하고자 도입한 

전문 교육 프로그램인 BIML 워크샵은 2015년에 시작하여 올해로 벌써 10년 차를 맞이하게 되었

습니다. BIML 워크샵은 국내 생명정보학 분야의 최초이자 최고 수준의 교육프로그램으로 크게 

인공지능과 생명정보분석 두 개의 분야로 구성되어 있습니다. 올해 인공지능 분야에서는 최근 

생명정보 분석에서도 응용이 확대되고 있는 다양한 인공지능 기반 자료모델링 기법들에 대한 현장 

강의가 진행될 예정이며, 관련하여 심층학습을 이용한 단백질구조예측, 유전체분석, 신약개발에 

대한 이론과 실습 강의가 함께 제공될 예정입니다. 또한 단일세포오믹스, 공간오믹스, 메타오믹스, 

그리고 롱리드염기서열 자료 분석에 대한 현장 강의는 많은 연구자의 연구 수월성 확보에 큰 도움을 

줄 것으로 기대하고 있습니다. 

올해 BIML의 가장 큰 변화는 최근 연구 수요가 급증하고 있는 의료정보자료 분석에 대한 현장 강의를 

추가하였다는 것입니다. 특히 의료정보자료 분석을 많이 수행하시는 의과학자 및 의료정보 연구자

들께서 본 강좌를 통해 많은 도움을 받으실 수 있기를 기대하고 있습니다. 또한 다양한 생명정보학 

분야에 대한 온라인 강좌 프로그램도 점차 증가하고 있는 생명정보 분석기술의 다양화에 발맞추기 

위해 작년과 비교해 5강좌 이상을 신규로 추가했습니다. 올해는 무료 강좌 5개를 포함하여 35개 

이상의 온라인 강좌가 개설되어 제공되며, 연구 주제에 따른 연관된 강좌 추천 및 강연료 할인 

프로그램도 제공되며, 온라인을 통한 Q&A 세션도 마련될 예정입니다. BIML-2024는 국내 주요 연구 

중심 대학의 전임 교원이자 각 분야 최고 전문가들의 강의로 구성되었기에 해당 분야의 기초부터 

최신 연구 동향까지 포함하는 수준 높은 내용의 강의가 될 것이라 확신합니다.

BIML-2024을 준비하기까지 너무나 많은 수고를 해주신 운영위원회의 정성원, 우현구, 백대현, 

김태민, 김준일, 김상우, 장혜식, 박종은 교수님과 KOBIC 이병욱 박사님께 커다란 감사를 드립니다. 

마지막으로 부족한 시간에도 불구하고 강의 부탁을 흔쾌히 허락하시고 훌륭한 현장 강의와 온라인 

강의를 준비하시는데 노고를 아끼지 않으신 모든 강사분들께 깊은 감사를 드립니다. 

2024년 2월

한국생명정보학회장 이 인 석



강의개요

Introduction to Next Generation Sequencing data 
analysis with Galaxy

최근 생성되는 바이오정보 데이터의 크기는 점점 커지고 있지만, 저장 공간과 시간의 제약으로 이

러한 빅데이터를 하나의 머신으로 처리하는데 많은 어려움이 따릅니다. 또한 다양한 데이터들이 

매일같이 쏟아져 나오는 가운데 이러한 데이터들을 얻고 다루기 위해서는 그에 맞는 환경을 구축

해야 하지만 이를 배우고 싶어하는 학생들이나 많은 연구자들이 비용적, 시간적, 환경적인 제약을 

받고 있습니다.

이에 본 강의에서는 생명정보 데이터를 효과적이고 빠르게 처리하기 위해 널리 쓰이고 있는 

web-base 플랫폼인 Galaxy를 소개하겠습니다. 데이터 가져오기, 도구 실행, history를 이용한 작업, 

workflow 생성 및 작업 공유와 같은 기본 작업을 수행하는 방법을 설명하며 이를 통해 빅데이터

를 빠르고 손쉽게 처리할 수 있는 기법을 배우고, 이를 실제 바이오 데이터에 적용하여 효율적이

고 효과적인 분석을 할 수 있는 핵심 역량을 갖추는 것을 목표로 합니다. 

강의는 다음의 내용을 포함한다:

  ⚫ Galaxy 개요

  ⚫ Public 데이터 가져오기

  ⚫ 데이터 분석하기

* 참고강의교재: Galaxy (https://usegalaxy.org.au/)

* 교육생준비물: 노트북 (메모리 8GB 이상, 디스크 여유공간 30GB 이상)

* 강의 난이도: 초급

* 강의: 이동성 교수 (서울시립대학교 생명과학과)
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5. Divergent reprogramming routes lead to alternative stem-cell states. Nature (2014) 
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Central Dogma,    
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Venter et al., Celera, Science, 2001 International Human Genome Sequencing  
Consortium, Lander et al., Nature, 2001 

In February 2001 the ‘First Draft’ of the  Human Genome is Published 
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Next Generation Sequencing 
(NGS) 

6 

Single cell / Multi-omic 

NGS Applications 
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SSequencing library preparation 
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GGenome Sequencing data analysis pipeline 

fasta 

GATK Best Practice 
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NGS    
-FASTA 
•
•
•
•
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•

•
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•

 

NGS    
-FASTQ 

- 5 -



11 

FASTQ  Sequencing quality  
-Phred quality score  ascii   

12 

Phred Quality Score 
• Q-Score             
• Q = -10 log P 
• P =     ( ) 
• Q10 =  10    1       
• Q20 =  100    1       
• Q30 =  1000    1       
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Phred quality score 

• phred score           . 
Phred score   0 ,       

.  phred score  0  40  ,  40  
   .   phred score   

     2   .   
 ASCII code  . ASCII code  computer   8  

bit    (256     ).  ASCII 
code      base pair  quality       

     quality    . 
ASCII code   32       

        .  
,      32~126  

95  .   Phred score  +33    ASCII 
code   fastq  ,   Illumina  
+64    ,  +33  .   ASCII code  

 0 ~ 40  phred score  !  I    . 
Quality        high quality  

 . 

14 

FASTQ   QC 

• https://www.bioinformatics.babraham.ac.uk/projects/fastqc/ 
• FastQC aims to provide a simple way to do some quality control checks 

on raw sequence data coming from high throughput sequencing 
pipelines. It provides a modular set of analyses which you can use to 
give a quick impression of whether your data has any problems of which 
you should be aware before doing any further analysis. 

• The main functions of FastQC are 
• Import of data from BAM, SAM or FastQ files (any variant) 
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FASTQC -Per base sequence quality 

Good Bad 

16 

FASTQC-Per base sequence content 

Good Bad 
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18 

Trimming 

•   raw data (fastq)  QC   
 quality      

       
  .   "trimming"  . 

•  trimming  . 
• trimmomatic 
• FASTX-Toolkit 
• FastProNGS 
• google  "NGS trim software"  . 
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AAlignment, Mapping 

20 

Alignment 

• Next-generation sequencing generally produces short 
reads or short read pairs, meaning short sequences of <~200 
bases. To compare the DNA of the sequenced sample to its 
reference sequence, we need to find the corresponding part of 
that sequence for each read in our sequencing data. This is 
called aligning or mapping the reads against the reference 
sequence. Once this is done, we can look for variation (e.g. 
SNPs) within the sample.  
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Alignment, mapping 

• blast: https://www.ncbi.nlm.nih.gov/ 
• blat: http://genome.ucsc.edu/ 
• high throughput data aligner 
• bwa 
• bowtie 
• gsnap 
• hisat 
• star 

22 
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SAM/BAM 

• SAM stands for Sequence Alignment/Map format.  
• BAM stands for Binary Alignment Map 
• It is a TAB-delimited text format consisting of a header 

section, which is optional, and an alignment section. If 
present, the header must be prior to the alignments. 
Header lines start with ‘@’, while alignment lines do not. 
Each alignment line has 11 mandatory fields for essential 
alignment information such as mapping position, and 
variable number of optional fields for flexible or aligner 
specific information 

24 

SAM 
SRR10598741.11  83      chr1    10010   11      8S50M3D87M5S    =       10056   -94     
ACCCTCCCCCCTACCCCTCACCCTAACCCTACCCCTAACCCTAACCCTACCCCCAACCACCCTACCCCTAACCCTAACCCCAACCCTACCCCTAACCCTACCCCAACCCTAACCCTAACCCTA
ACCCTAACCCTAACCCTAACCCAACCC  )F<--))AAAA7A-<AA))-7-7--7F<----F777--JA77--AA7-7A777-7--7-<FA-7-FF<7--JJAA-AFA7--7JFF77--F<-<-AF77-<FJFA-
JJJJJJJJJJJFJJJJJFJJJFAAJJJJJJJJJJJFJJJFAFAA  NM:i:12 MD:Z:5A4A12A17A3T4^CTA6A15T7A11A44      MC:Z:58M92S     AS:i:83 XS:i:78 
 
SRR10598741.11  163     chr1    10056   11      58M92S  =       10010   94      
AACCCTAACCCTAACCCTAACCCTAACCCTAACCCAAACCCAAACCCAAACCCAACCCCAAAGCAAACCACCCCCAACCCCAAACCCAACCCCACACCAAAACACAAACCCCAACCCACA
CCCCAACCCCCACACCAACCCCAACCCCCC  AAFFFJJJJJJJJJJJJJJJJJJJJJJJJJJJJJJ-F<JJF-F-FJ7<<-7AA--7-7--------------7-7--77F----7A---7----7-7<--7----------)))--)-))7)))))<-))))-)-)---
))7)))))7))  NM:i:3  MD:Z:35T5T5T10  MC:Z:8S50M3D87M5S       AS:i:43 XS:i:48 
 
SRR10598741.12  83      chr1    10004   0       55S95M  =       10005   -94     
AGCCGGCATACGAGATGCTCCTGTGACTGGAGCTCAGCCGTGTCCTCTTCCGAACCCCTAACCCTAACCCTAACCCTAACCCTAACCCTAACCCTAACCCTAACCCTAACCCTAACCCTAA
CCCTAACCCTAACCCTAACCCTAACCCTA  --)AF<----7----)))7)-FFA--A)777---<F7-F-A-7-7----A7---7-
JJJJJJJJJJJJJJJJJJJJJJJJJJJJJJJJJJFJJJJJFJJJJJJJJJJJFJJJJJFJJJJJFJJJJFFJJJJJJJJJJJJJJJJJJFFFAA  NM:i:0  MD:Z:95 MC:Z:108M42S    AS:i:95 XS:i:98 
 
SRR10598741.12  163     chr1    10005   0       108M42S =       10004   94      
CCTAACCCTAACCCTAACCCTAACCCTAACCCTAACCCTAACCCTAACCCTAACCCTAACCCTAACCCTAACCCTAACCCTAACCCTAACCCTACCCCCAACCCAACCTCTACCCCGAACAT
CGTGTCGACCTCGGTCGTGGCCGTATCA  AAFFFJJJJJJJJJJJJJJJJJJJJJJJJJJJJJJJJJJJFJJJJJJJJJJFFJFJJJJJJJJ-FJ<JJJJJFJJ-7F-JAF<F-A<A-FFJFF---------7--)--7-7-<))))7)7------))-)<A<A-))-
)-7)-)))-7-  NM:i:2  MD:Z:94A3T9     MC:Z:55S95M     AS:i:98 XS:i:94 
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sam  -samtools & picard 
• Alignment   sam    pre-processing  . 

• convert to bam: binary file       indexing     
  . 

• Sort: bam      align     read   . 

• Deduplication: Library preparation   PCR   Duplication  . 

 

•        samtools  picard    . 

26 

CLI (Command-line User Interface) 

•  (CLI)  Command-Line 
Interface  Character User Interface . 

•    ,  , 
bash      

• CLI  :     
 .     

     
       

.       
    CLI    

  . 

• GUI      
,      

    . 
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Galaxy 

• https://usegalaxy.org.au/ : Galaxy  
• https://usegalaxy.org/    

  

https://software.broadinstitute.org/software/igv/download 

IIntegrative Genomics Viewer (IGV) 

- 14 -
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• Data Intensive analysis for everyone 
• Versatile and reproducible workflows 
• Web platform 
• Open source under Academic Free License 
• Developed at Penn State, Johns Hopkins, OHSU 

and Cleveland Clinic with substantial outside 
contributions 

30 

Core values 

• Accessibility 
• Users without programming experience can easily 

upload/retrieve data, run complex tools and workflows, 
and visualize data 

• Reproducibility 
• Galaxy captures information so that any user can 

understand and repeat a complete computational 
analysis 

• Transparency 
• Users can share or publish their analyses (histories, 

workflows, visualizations) 
• Pages: online Methods for your paper 
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Main Galaxy interface  

•
•
•
•

32 

Top menu 

Link Usage 
Analyze Data go back to the homepage 

Workflow access existing workflows or create new one using the editable diagrammatic pip
eline 

Visualize create new visualisations and launch Interactive Environments 

Shared Data access data libraries, histories, workflows, visualizations and pages shared with y
ou 

Help links to Galaxy Help Forum (Q&A), Galaxy Community Hub (Wiki), and Interactive 
Tours 

User your preferences and saved histories, datasets, pages and visualizations 

- 16 -



Tools 

••••••••••••••••••••••••••

Tool interface  

•A tool form contains: 
•input datasets and parameters 
•help, citations, metadata 
•an  button to start a job, 
which will add some output datasets 
to the history 
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Tool Shed  

•
•

History 
•

• collects all datasets produced by tools 
• collects all operations performed on the data 

• For each dataset (the heart of Galaxy’s reproducibility), the history tracks 
 
• name, format, size, creation time, datatype-specific metadata 
• tool id, version, inputs, parameters 
• standard output (stdout) and error (stderr) 
• state (waiting, running, success, failed) 
• hidden, deleted, purged 

•
•
•

•
•
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Multiple histories  
•

•

•

History options menu 

 

•

•

•
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Importing data  

•
•
•
•

•
•

Datatypes 

•

•

•
•

•

•
•

•
- 20 -



Reference datasets  

Example: reference Genome 

•Genome build specifies which genome 
assembly a dataset is associated with 

• e.g. mm10, hg38... 
•Can be assigned by a tool or by the user 
•Users can create custom genome builds 
•New builds can be added by the admin 

Workflows 
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Workflow Editor  

•Extracted from a history 
•Built manually by adding and configuring tools using the canvas 
•Imported using an existing shared workflow 

 

•Re-run the same analysis on different input data sets 
•Change parameters before re-running a similar analysis 
•Make use of the workflow job scheduling 
• jobs are submitted as soon as their inputs are ready 

•Create sub-workflows: a workflow inside another workflow 
•Share workflows for publication and with the community 
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Visualizations  

•
•
•
•

•

Sharing data 

•

•

•
•
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Training 

https://usegalaxy.org/training-material/ 

SARS-CoV2  
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INDEL realignment 

FFinal Alignment file 
visualization with IGV 
• https://drive.google.com/drive/folders/1I9b5gaKcF

zwk4ArJWr05qc-JRB1i59w-?usp=sharing 
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SARS-Cov-2 mutation   

• https://observablehq.com/@spond/distribution-of-
sars-cov-2-sequences-that-have-a-particular 
 
• https://nextstrain.org/ncov/global?c=gt-

nuc_28960&m=div 
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