
WYBRANE BAZY DANYCH Analiza danych NGS

Wykład 2

Niniejsze opracowanie zostało stworzone przez dr Magdę Mielczarek, pracownika Uniwersytetu Przyrodniczego we Wrocławiu w ramach wykonywania

obowiązków związanych z kształceniem studentów i jest przeznaczone dla studentów Bioinformatyki (Wydział Biologii i Hodowli Zwierząt) na potrzeby

dydaktyczne bez prawa do dalszego rozpowszechniania.
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POBIERANIE
DANYCH

Dane z bazy SRA 
należy pobrać za 
pomocą narzędzia 
SRA-toolkit.
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POBIERANIE DANYCH: SRA-TOOLKIT
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https://github.com/ncbi/sra-tools/wiki



POBIERANIE DANYCH: SRA-TOOLKIT
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→ Fastq-dump & fasterq-dump



EUROPEAN NUCLEOTIDE ARCHIVE (ENA)
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https://www.ebi.ac.uk/ena/browser/home
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UK BIOBANK
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Repozytorium danych gnomicznych i fenotypowych
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UK BIOBANK

▪ Obecnie największy na świecie zestaw danych sekwencji ludzkiego genomu →

500 000 osób z brytyjskiego Biobanku
▪ Badanie kodu genetycznego pod kątem występowania chorób → identyfikacja, które
choroby mają podłoże genetyczne, a które są wynikiem stylu życia czy środowiska, w którym
żyje dana osoba.
▪ Zawiera całe genomy i dane fenotypowe. Niemożliwe jest zidentyfikowanie tożsamości
osób badanych

▪ Koszt: 200 milionów funtów (250 milionów dolarów). Sponsorzy: fundator badań
biomedycznych Wellcome, rząd Wielkiej Brytanii i firmy farmaceutyczne, które w zamian
uzyskały dostęp do danych na dziewięć miesięcy przed ich szerszym udostępnieniem.
▪ Obecnie, naukowcy z całego świata mogą ubiegać się o dostęp do danych (dostęp do
danych jest płatny).
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UK BIOBANK: RARE VARIANTS

▪ Wcześniej informacje genetyczne brytyjskiego Biobanku obejmowały całe „egzomy”
(2% genomu) → brak niekodujących regionów genomu!

▪ WGS:

▪Pokrywa miejsca niekodujące

▪Pozwała na detekcję bardzo rzadkich mutacji, które zwykle mają silniejszy wpływ na cechę niż
typowe zmiany obecne w populacji.

▪ Przebadano już 200 000 pierwszych kompletnych genomów z Biobanku i znaleziono
29 rzadkich wariantów DNA, które są powiązane z dziedziczeniem wzrostu;
wariantów tych nie wykryto w poprzednich badaniach genetycznych.
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ALL OF US
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https://www.researchallofus.org/



PRZEGLĄDARKA GENOMOWA Ensembl



PRZEGLĄDARKA GENOMOWA
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Czym jest genom?

Czym jest genom referencyjny?
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ENSEMBL

Magda Mielczarek ANALIZA DANYCH NGS 2024/2025

 „Przeglądarka” genomów kręgowców

Wspiera badania z zakresu genomiki porównawczej, ewolucji i regulacji 
ekspresji genów

Dostępne narzędzia: BioMart, Variant Effect Predictor (VEP)
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 Ensembl

 EnsemblGenomes

 EnsemblFungi

 EnsemblMetazoa

 EnsemblProtists

 EnsemblBacteria

 EnsemblPlants
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ENSEMBL
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Identyfikatory (Homo sapiens):

 ENSG→ Gene

 ENST→ Transcript

 ENSP→ Protein

 ENSE→ Exon

Identyfikatory (inne gatunki):

 ENSFCAT00000032635 Felis catus

 ENSRNOG00000050313 Rattus norvegicus

 ENSCAFG00000022708 Canis lupus familiaris

 ENSBTAT00000064726 Bos taurus

Zagadka:

ENST00000471181.7 ? ?

ENSRNOT00000075759.1 ? ?

ENSSSCG00000018060 ? ?
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ENSEMBL
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ENSEMBL
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Na którym chromosomie leży gen BRCA1?

Ile ma form splicingowych?

Który transkrypt jest najdłuższy?



ENSEMBL (DOWNLOADS → FTP DOWNLOAD)
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ENSEMBL
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ENSEMBL
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Masked and unmasked genome sequences associated with the 

assembly (contigs, chromosomes etc.)

Coordinate-system string: coord_system:version:name:start:end:strand 
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cDNA sequences for Ensembl or ab initio predicted genes.
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Coding sequences for Ensembl or ab initio predicted genes.



ENSEMBL
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Non-coding RNA gene predictions.
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Protein sequences for Ensembl or ab initio predicted genes.
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More extensive sequence annotation by means of feature tables and 

contain thus the genome sequence as annotated by the automated 

Ensembl genome annotation pipeline. Each nucleotide sequence record 

in a flat file represents a 1Mb slice of the genome sequence. 
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GTF → Gene sets for each species. These files include annotations of 

both coding and non-coding genes. 

GFF3 → provides access to all annotated transcripts which make up 

an Ensembl gene set.
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GFF3 → provides access to all annotated transcripts which make up 

an Ensembl gene set
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VCF – Variant call format
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