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П л а н   л е к ц и и 
 

● Геномные базы данных 

● Геномные браузеры 

● Аннотация  генома 

● Распознавание  структурно-

функциональных  мотивов  в  

генетических  текстах 



Геномные  базы  данных 

https://www.ncbi.nlm.nih.gov/genbank/ 

GenBank 



Геномные  базы  данных 

http://www.internationalgenome.org/ 

1000  Genomes 



Геномные  базы  данных 

http://morissardjerome.free.fr/infobiogen/
www.gdb.org/gdb/ 

The  GDB  Human  Genome  Database 



Геномные  базы  данных 

https://www.omim.org/ 

Online  Mendelian  Inheritance  in  Man 

Описание  генетических  заболеваний  и  генов,  их  вызывающих 
Фенотипические проявления генетических синдромов 

Генетические карты 



Геномные  базы  данных 

http://www.hgmd.cf.ac.uk/ac/index.php 

Human Gene Mutation Database 

Описание  мутаций  ядерных  генов, 
приводящих  к  наследственным  заболеваниям 



GenBank 

Genomes  →  Complete Genome 



GenBank 

WGS  Browser 
(Whole  Genome  Shotgun) 



GenBank  —  WGS  Browser 

Organism  —  Homo sapiens 



GenBank  —  Project: AACC02 

Chromosome 7 



GenBank  —  Project: AACC02 

Proteins 



GenBank  —  Project: AACC02 

Download  —  Chromosome 7 



GenBank  —  Reference  Genom 

https://www.ncbi.nlm.nih.gov/assembly 



GenBank  —  Reference  Genom 



Референсный  геном  человека 

https://www.ncbi.nlm.nih.gov/assembly/GCF_000001405.39 

Сборка  GRCh38.p13  ―  февраль  2019 
Genome  Reference  Consortium  Human  Build  38  patch  release  13 

Всего  доступно 
917  различных  сборок 



1000  Genomes 



1000  Genomes  —  Data 



1000  Genomes  —  Population 

British 



1000  Genomes  —  Sample HG00099 



1000  Genomes  —  Exome 



Геномные  браузеры 

http://genome.ucsc.edu/ 

UCSC  Genome  Browser 



Геномные  браузеры 
Ensembl  Genome  Browser 

https://www.ensembl.org/index.html 



Геномные  браузеры 
Vista 

http://pipeline.lbl.gov/cgi-bin/gateway2 



Геномные  браузеры 
GBrowse 

http://gmod.org/wiki/GBrowse 



UCSC  Genome  Browser 

Загружаем  референсный  геном 



UCSC  Genome  Browser 

Хромосома  1,  локус  p36.22 



UCSC  Genome  Browser 

Хромосома  1,  локус  q21.2 



UCSC  Genome  Browser 

Переход  на  хромосому 6 



UCSC  Genome  Browser 

Вся  хромосома 6 



UCSC  Genome  Browser 

Переход  на  локус  6p21.1 



UCSC  Genome  Browser 

Локус  6p21.1 



UCSC  Genome  Browser 

Поиск  гена  DPP4 



UCSC  Genome  Browser 

Ген  DPP4  —  локус  2q24.2   



● Локус — местоположение определённого 
гена на генетической или цитологической 
карте хромосомы 

● Аллель — вариант последовательности 
ДНК в данном локусе 

● Генетическая карта — упорядоченный 
перечень локусов генома 

● Генное картирование — определение 
локусa для специфического 
биологического признака 

Определения 



● Описание  функциональных  и  
структурных  характеристик  генома 

● Местонахождение  кодирующих  участков  
генов  в  геноме,  регуляторных  
элементов,  регулирующих  транскрипцию,  
другие  функции  генома  и  особенности  
функционирования  генома 

● Тканеснецифичность  экспрессии,  
профили  экспрессии  и  коэкспрессию  
генов 

Аннотация  генома 



Структура  генома 

ДНК 

Гистоны 

Хроматин 

Хромосомы 



Обозначения  локусов 

6p21.3 
6 – номер  хромосомы 
p – плечо  хромосомы: 

p – короткое 
q – длинное 

2 – область 
1 – бэнд 
.3 – суб-бэнд 



Структура  генома 



Нумерация  нуклеотидов  в  гене 



● 24  хромосомы 
● ~3.2 млрд.  пар  нуклеотидов 
● ~21 тыс.  генов 
● Один  ген  —  1000-3000  оснований 
● Два  генома  идентичны на ~99.9 % 
● Фенотипические  признаки  и  все  

заболевания  —  ~0.1 %  генома,  т.е.  его  
1/1000  мутированная часть 

 

Характеристики  генома 



To  be  continued  ... 
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