疾病相關基因探勘與預測

在人類基因體計畫(Human Genome Project)完成定序後，越來越多的人投入生物資訊(Bioinformatics)的研究行列，不管是在序列的預測、藥物的研發或是疾病的治療等，都是重要的研究課題。本計畫提出一個疾病相關基因探勘與預測之整合系統，提供收集文獻資料並且提供查詢疾病相關基因的選擇性剪接(alternative splicing)資訊。本方法能提供生物醫學研究人員在生物實驗驗證時的相關資訊，縮短生物實驗驗證的時間。使用者可以輸入基因名稱(gene name)、去氧核醣核酸序列(DNA sequence)，並選擇疾病相關基因的權重矩陣(weight matrix)，經由系統分析與預測後，輸出疾病相關資訊，像是完整的基因序列、mRNA、內子(intron)、外子(exon)、選擇性剪接、摘要報告等，並以圖形介面輸出。
利用關鍵字搜尋文獻的時候，有些人往往遭遇到對要找尋的內容不熟悉而無法給予重要的字詞作為關鍵字來搜尋的困境。在這個計畫中，我們提出一個『利用文件查詢』的方法，來幫助那些因為事先沒有概念去給定關鍵字來做文件搜尋的使用者。為了得到可信賴的搜尋結果，並且在短的回覆時間內完成查詢，所有的文件都事先根據具有適當權重的樣式來轉成向量，根據這些向量之間的距離來判斷相似度的大小，並且將相似度大於某個給定閥值的文件，依照相似度的大小排列出來。我們計畫選擇相關生物資訊的字辭，如基因或蛋白質的名稱，來做為代表性的樣式，並且根據這些樣式在原始文獻中的出現頻率分佈來調整其權重。
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