
http://genomebiology.com/2000/1/5/comment/2004.1

co
m

m
ent

review
s

repo
rts

depo
sited research

interactio
ns

info
rm

atio
n

refereed  research

Opinion
Human genomic variation
�����������	
��

���
�����
��	�
�	������	�����������
����������
��	������ ��
���!��"
���
����������#$$$%���&�'�()������	���'����	
��*��+'
�+

Published: 10 November 2000

Genome Biology 2000, 1(5):comment2004.1–2004.2

The electronic version of this article is the complete one and can be
found online at http://genomebiology.com/2000/1/5/comment/2004

© GenomeBiology.com (Print ISSN 1465-6906; Online ISSN 1465-6914)

,��-+�
��.���$$$��	�	�
� ��	
�/�+�
��0����1
�	
��0
�
�

2
����"�3��
���
�	�����"��
�� �"�
�	���"�����"
�� ����+�"
�

	��	�	�
�"����
	
��+�����
���
�����4

�����
�4�
���+����

	�
�����
)�
���
����	�+�)�
5+
�"�����
	����������������


���	���6#7'�8+	����	������
��
���4��9	�
3��+�����
���
:

;�� ��"	�� 	�
� 0
�
�� 
�
�"�� ��+�� �
5+
�"
�� �� "������	


�
���
�"�����
�����	�

��
���
������	������
��������
�)

	���
�� 	�
��
��
�� ��� ���"��)��
�"���� ������� 0�+"������

����/������"'��+�������� ����+�"
�
�	��1
�	
� 
<�����
�

	��	� 	���� ��������� ���� 	�
� �
5+
�"
�� �
�
�	
�� ���� �	�

=�
������+�	�	
�	��	�	�
�"��"
�	�����"
���������
�
	�"����"�)


�	���"� 4����'>� �+�
�+�� �	�"�
�� ���
� ���
�
�� ��� 	�


���+����
������"
�	�
����	��	�	�
���+"�����9����������	

���

��� �������� ������ ����3� 6�7'� ��� 0
�
�3�� ��	�� ���

�

�
����	�	
�	���:

0
�
�3�� �
	���� ��� ����
)�
���
� ���	�+�� �
5+
�"���

�����
�� ��� 	�
� ��������"��
�� ��� �+��
��� ��� 	��+�����

��������
��+"�
�	��
��������������?&�!�@'�&�!���
� �
��

����4�
�	������"���	
���	
����
�����"�����
��
���+���

4

�����
��� +�
�� 	�� "���"	
�A
� �+�������
"+��� ����)

	��������
���+	����?�

�����
<����
��6%�B7@����	��+���	�
�

�
� ����� �+"�� ��
� "������ ���� �
��� �+	�	�������

"����
<�6��.7'�;��&
�	
�4
�#CCD��	�
��&���	������0
�	


��� 8��	
"�������� ;�����	���� ?�08;@� "
�	
�� 	�
� &����


�+"�
�	��
�!�������������	�4��
�?�4&�!�6E�D7@������


	�� ��	�
� ���
��� ������	
� 
�
�"�� ��+��3� 
���	�� ��	�� �

"����������	�	��	�����
�������""
���4�
'������
������

0
�
�� ��+�"�
�� �	�� &�!���	�4��
� 6C7'���
� ���	� 
�
��
� ��

	���� ��	�4��
� ?&
�	
�4
� �$$$@� "��	����� �'B� �������

+��5+
�&�!��	��	��
���	���+������	�
��+4��"���	�4��
��6C7'

&��� 	������ 	�
�
� 	��
	�
� ��	�� B$$�$$$� ���)
�+����	

&�!�� ���� 	�
� �+4��"� ��	�4��
��� 	�

� ���� �
� ��
� �'D

�������� &�!�� "���"	
�A
�� 	��+���+	� 	�
� �+���

�
���
'� ����	�����
��
��+"
�	
���+�����	������
���4�+	

�+��������	���:

!��� 	�� 	�
� &�!)��	�
���� 
���	��� ���	����� ������ �4�+	

	�
���		
�������+��������	���: &��"
�	�
����	�������"��
�
�

���4����)��+�� 	�������+���� 	�
� ���	��������� 	�
� 	�
�	�
	�

"
�	+���4����)��+��������
�����
��
��	������+��"���"	
)

�A�	����� ��� 	�
� �+�4
� ��� ���	��"	� �+���� ��+���� �+"�� ��

&���
3���
�
�)�������������6#$7' F������	��
3���������	�


�
�
	�"�� �������	�4+	��������
�����4��������	�� 
��	
�� 	�

�������������"��
)"
�����
����
<
������
���+"�����	�
����

���	�
�#C�$������#C.$��6##7'�F
���	���6#�7��+����������+��)

	�����
�
	�"��	3���
��
"	��
�������A
�����#CE��	�
�	�
��
��)

	��
��� ���
� 4���� ��� ��	�� ��� 4����� ��+��� ���� ��	
��

�����	��
�
�
�	������	�	������#E���"�'�/
���+���	��	 D�G���

���� �+���� ����	���� ��� ��+��� 4
	�

�� �������+���� ��	���� �

��	������	�4
'��������	������DG������+���4
	�

�����+��)

	�������	�����"
�����������.G�4
	�

��	�
��"
��?�
���
����

	�
�4���
�	�	���	�	
��
��
���0�+"��������
����������H��)

����������F
���	��3�������"
@'��������		
���

�������"��)

	���"	�� �+� ���+��� �
"
�	����� ��� 	�
� ����

�"
�� 4
	�

�

��+��� ��������

�	��
�����+���	�
�����'� ;�� �	�����	�)

��"	� ��� +����� ��	
��� ���� 4����)��+�� ��	�:� ��
� ����
� ��

��'� 8�4+I���� ��� ��'� 6#%7� �+�
�
�� #.� ���+��	����� ���

��+��� 	�
������ ��� #$C��������
�� ?%$���"���	
���	
�

����EC�
�	�"	���)����
�	� �
��	�����������������JF!�@

���� ��+��� 	��	� DB'BG� ��� �������
� ����	���� ��� 	�
�


���
��"�+���4
���+���4
	�

���
�4
�����	�
����
����)

+��	���� ����
� �
��� 	���� #$G� ��� 	�
� ����	���� ���� 4
	�

�

��I���"
�'

Abstract

The recent completion and assembly of the first draft of the human genome, which combines
samples from several ethnically diverse males and females, provides preliminary data on the extent
of human genetic variation.
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