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Sens biologiczny

VARIANT EFFECT PREDICTOR

→ www.ensembl.org/Tools/VEP
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VARIANT EFFECT PREDICTOR

http://www.ensembl.org/info/docs/tools/vep/vep_formats.html
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SO TERMS 
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Zbór terminów i relacji używanych do 

opisu cech sekwencji biologicznej. 

Cechy biologiczne to takie, które są 

określone przez ich potencjał udziału w 

procesie biologicznym. 

Opis funkcji, które mogą wykazywać 

określone sekwencje/fragmenty genomu. 

Cel: ujednolicone i kontrolowane 

nazewnictwo do opisu podstawowych 

adnotacji sekwencji

http://www.sequenceontology.org/
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www.ensembl.org/info/genome/variation/prediction/predicted_data.html
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SO CLASSIFICATION 

CONSEQUENCES:

High - the variant with high impact is assumed to have disruptive impact in the protein, 
probably causing protein truncation and loss of function

Moderate - non-disruptive but it potentially change protein effectiveness

Low is usually harmless or unlikely to change protein effectiveness

Modifier - incorporates non-coding variants or variants affecting non-coding genes. It 
is provided when there is no evidence of impact or when the impact is difficult to 
predict. 
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FORMAT VEP
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COMMAND LINE
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SNPEFF & SNPSIFT
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SNPEFF & SNPSIFT
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SNPEFF INPUT
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SNPEFF COMMAND LINE
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SNPEFF COMMAND LINE
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SNPEFF OUTPUT
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ENRICHMENT ANALYSIS

One of the main uses of the GO is to perform enrichment analysis on gene sets.

For example, given a set of genes that are up-regulated under certain conditions, 
an enrichment analysis will find which GO terms are over-represented 
(or underrepresented) using annotations for that gene set.
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GO ENRICHMENT ANALYSIS Gene Ontology



GENE ONTOLOGY

• GO → Gene Ontology

• 1998

• Hierarchia ontologii

• Różne gatunki
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GENE ONTOLOGY

• Usystematyzowane ontologie kategoryzują produkty genów w zakresie

− procesów biologicznych

− komponentów komórki

− funkcji molekularnych
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http://geneontology.org/docs/ontology-documentation/



Proces biologicznyKomponent komórkiFunkcja molekularna

czynności występujące na 

poziomie molekularnym

np. catalytic activity, binding

activity

seria zdarzeń realizowanych 

przez jeden lub więcej 

połączonych funkcji 

molekularnych

np. signal transduction, 

pyrimidine metabolic process

komponent komórki

np. nucleus, ribosome

Copyright ©2019, Joanna Szyda 

GO ONTOLOGY

Funkcjonalność genu/białka jest definiowana w sposób standardowy i jednoznaczny. 
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Komponent komórki Funkcja molekularna

• Growth

• Bone growth

• Endochondral bone growth

• Growth plate

cartilage developement

• Chromosomal part

• Chromatin

• Euchromatin

• Nuclear euchromatin

Copyright ©2019, Joanna Szyda 

• Binding

• ATP binding

• MutS complex

GO ONTOLOGY

Copyright ©2019, Joanna Szyda 

Funkcja molekularna

Hierarchia ontologii – hierarchia opisów o coraz większej dokładności. Szczyt hierarchii i dostarcza 

ogólnego obrazu klasy funkcjonalnej, natomiast niższe poziomy określają funkcję dokładniej.
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GENE ONTOLOGY
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→ www.ensembl.org/Tools/VEP
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H0: Ontologia genu nie jest częściej(rzadziej) reprezentowana wśród genów odpowiedzialnych za daną 

cechę

H1: Ontologia genu jest częściej(rzadziej) reprezentowana wśród genów odpowiedzialnych za daną cechę

→ sprawdzenie, czy pewne kategorie (np. ścieżki biologiczne, funkcje genów) są nadreprezentowane w 

danym zbiorze danych w porównaniu do tego, czego byśmy się spodziewali przez przypadek.
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GO ONTOLOGY: PROCESY BIOLOGICZNE
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GO ONTOLOGY: FUNKCJA MOLEKULARNA
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GO ONTOLOGY: KOMPONENT KOMÓRKOWY



GO ONTOLOGY: INTERPRETACJA WYNIKÓW
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http://geneontology.org/docs/go-enrichment-analysis/



ENRICHMENT ANALYSIS
GPROFILER

Gene Ontology, KEGG, Reactome

… i inne



GPROFILER
G:GOST
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https://biit.cs.ut.ee/gprofiler/gost
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https://biit.cs.ut.ee/gprofiler/gost



GENE ONTOLOGY
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KEGG
• KEGG → Kyoto Encyclopedia of Genes and Genomes

• Cel

− opis funkcji systemów biologicznych

− biologiczna interpretacja danych molekularnych

• Połączenie informacji:

− genomicznych (dla gatunków o znanej sekwencji całego genomu)

− chemicznych

− ogólnoustrojowych danych metabolicznych

• Kanehisa Laboratories → Japonia

• 1995

• 15 powiązanych ze sobą baz danych
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KEGG
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KEGG
• Wizualizacja interakcji molekularnych i sieci reakcji

• Utworzone na podstawie informacji z publikacji naukowych

Rodzaje ścieżek:

• Metabolizm np. metabolizm lipidów

• Przetwarzanie informacji genetycznej np. transkrypcja

• Przetwarzanie informacji ze środowiska np. szlaki sygnałowe

• Procesy na poziomie komórki np. transport i katabolizm

• Procesy na poziomie organizmu np. układ immunologiczny

• Procesy chorobotwórcze np. choroby neurodegeneracyjne

• Projektowanie leków np. leki przeciwzapalne
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KEGG
Sphingolipid metabolism - Homo sapiens (hsa00600) → pełna informacja

https://www.genome.jp/dbget-bin/www_bget?pathway:hsa00600
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KEGG (HSA00600)
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REACTOME
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• Informacje o różnego rodzaju ścieżkach, głównie u człowieka

• Oferuje narzędzia do analizy danych (np. enrichment)

• Reactome dostarcza m. in. graficzne reprezentacje szlaków naprawy DNA oraz 
szlaków dojrzewania i degradacji RNA (nie wszystko jest w KEGG). 



REACTOME
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GPROFILER
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KOBAS ENRICHMENT ANALYSIS Gene Ontology, KEGG, Reactome

… i inne
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KOBAS
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KOBAS
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H0: ścieżka KEGG nie jest częściej reprezentowana wśród genów 

odpowiedzialnych za daną cechę

H1: ścieżka jest częściej reprezentowana wśród genów 

odpowiedzialnych za daną cechę



KOBAS

ANALIZA DANYCH NGS 2024/2025 MAGDA MIELCZAREK



KOBAS

ANALIZA DANYCH NGS 2024/2025 MAGDA MIELCZAREK



KOBAS

ANALIZA DANYCH NGS 2024/2025 MAGDA MIELCZAREK



KOBAS
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ENRICHMENT ANALYSIS
SHINYGO

Gene Ontology, KEGG
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