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Základy praktické bioinformatiky

Téma 5/10

Nukleotidová bioinformatika I

Cíle:

Student bude schopen vyhledat a stáhnout nukleotidové sekvence
vybraných genů a získat relevantní informace o těchto genech. Student
bude schopen analyzovat základní vlastnosti vybraných nukleotidových
sekvencí a porovnat vícero nukleotidových sekvencí.



„Bioinformatika nukleových kyselin“
Vyhledávání NK sekvencí

Analýza vlastností sekvencí-složení, reverse complement, identifikace restrikčních míst (Palindromy)

Práce s kódující DNA=práce s proteiny / překlad DNA sekvence-otvírání čtecího rámce

Návrh primerů pro PCR, rt-PCR

Předpověď sekundárních struktur

Porovnávání sekvencí

Vyhledání SNPs

„čtení“ sekvenačních dat a spojování fragmentů

Vyhledávání hladin expresí jednotlivých genů

mikroRNA 

Celé genomy

….
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DNA/RNA 

4 nukleotidy: Adenin, Guanin, Thymidin (Uracil), Cytosin : 5´→ 3´

(Frederick Sanger/Walter Gilbert 1980 Nobelova cena za určování DNA sekvence)

Genetický kód založený na tripletech:

Zápis sekvence:
A, C, T (U), G
N cokoliv
R A/G purin
Y C/T pyrimidin

400-nt (nukleotidů) = 400 bp (base pairs/párů bazí)…kbp, Mbp

Komplementarita: A=T, C≡G 

Dvojřetězcová DNA:    5´-ATGCCATAAAA-3´
3´-TACGGTATTTT-5´
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Prokaryota



Genomová DNA / chromozomy

Eukaryota

gen gen gen

intron exon exon exon exon exonintron i i i

exon exon exon exon exon

5´UTR 3´UTRKódující oblast (CDS)

transkripce

sestřih shRNA

mRNA ATG STOP

PROTEIN

translace

Primární transkript: hnRNA



DNA sekvence / databáze (primární)
Hlavní databáze nukleotidových sekvencí (konsorcium):

Evropská EMBL (EBI) (1980) / ENA

European Molecular Biology Laboratory / European Nucleotide Archive

Americká GenBank (NCBI) 1982

U.S. National Center for Biotechnology Information

Japonská DDBJ (1984)

DNA Data Bank of Japan

X „nemoderované“ databáze (žádná záruka, že data jsou úplně kvalitní)

http://www.ncbi.nlm.nih.gov/nuccore/

http://www.ddbj.nig.ac.jp/

http://www.ebi.ac.uk/ena/

241 Dec 2020 723 003 822 007 221 467 827

Aug 2024: 3 675 462 701 077  bases, 251 998 350 sequences

Feb 2025: 5 415 448 651 743  bases, 255 669 865  sequences

http://www.ncbi.nlm.nih.gov/nuccore/
http://www.ddbj.nig.ac.jp/
http://www.embl.de/


GenBank/NCBI

WGS = whole genome sequencing



DNA  databáze NCBI



DNA  databáze NCBI
protein name
gene name nebo gene symbol 
Submitter/author (Smith JR)
fráze „…“



DNA  databáze NCBI



DNA  databáze NCBI

transkript = bez intronů (mRNA)

odpovídající protein



DNA  databáze NCBI

Omezení na:

hledání jiného organismu:



Nqo1 and mus

Results:30



NM_008706

Přístupový kód (accession number)

„GenBank flatfile“

Délka transkriptu



gene1..1552

exon1..140

CDS 134..958

FEATURES

SOURCE
chromosome 16



5´UTR 3´UTRKódující oblast (CDS)ATG STOP

CDS 134..958



FASTA



FASTA (a RAW) formát
název odvozen:

FASTA = populární program pro porovnávání sekvencí a prohledávání databází 

W.R. Pearson a D.J. Lipman 1988

následující formát sekvence:

1. „definiční“ řádek (hlavička) začíná > a obsahuje unikátní identifikátor, následovaný krátkým popisem 
(nemusí být). 

2. řádek – vlastní sekvence (DNA/protein- v jedno-písmenném kódování (až po další symbol >, určující 
začátek další sekvence.

>NQO1_mus
AGGCTCAGCTCTTACTAGCCTAGCCTGTA

GCCAGCCCTAAGGATCTCTCCGAAGAGCT

AATGTCGG 

AGGCTCAGCTCTTACTAGCCTAGCCTGTA

GCCAGCCCTAAGGATCTCTCCGAAGAGCT

AATGTCGG



FASTA



fasta

>gi|161621259|ref|NM_008706.5|Mus musculus ….(NQO1), mRNA



NCBI/Jen kódující sekvence (CDS)
„nakliknout“ oblast CDS → zabarví se příslušná část sekvence hnědě (FASTA odkaz vpravo dole 
ukáže jen tuto část)



NCBI/Jen kódující sekvence (CDS)

V řádku dole:





GRAPHIC



NCBI/Graphic



NCBI/Graphic



Ukázka možností NCBI/flatfile
organismus

mRNA, CDS, region

Find in sequence

Vyhledejte si „vlastní“ sekvenci

vyzkoušejte možnosti

-podívejte se GRAPHIC zobrazení



dbSNP-varianty
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dbSNP-varianty



dbSNP-varianty



dbSNP-varianty



dbSNP-varianty



dbSNP-varianty









OMIM



OMIM



OMIM



Vyzkoušejte

▪Podívejte se, jestli váš gen má nějaké varianty v databázi dbSNP, jsou některé 
patologické?

- ve vztahu k čemu?

▪Podívejte se na váš gen do databáze OMIM.



Genová databáze



Genová databáze (nové zobrazení)



Genová databáze



Genome Data Viewer



Genome Data Viewer



Genová databáze (nové zobrazení)



NCBI/Gene



NCBI/Gene (obsáhlejší verze)



NCBI/Gene-pseudogeny?



NCBI/Gene - exprese?



NCBI/Gene – sekvence celého genu



NCBI/Gene – sekvence celého genu NG_



NCBI/Gene – sekvence celého genu / Graphics



Někdo nemá NG_...?



NCBI/Gene – sekvence celého genu



NCBI/Gene – sekvence celého genu z chromosomu NC_...



NCBI/Gene – sekvence celého genu z chromosomu



praktická ukázka GENE

Vyhledejte si „vlastní“ gen

prohlédněte si databázi GENE

Vyzkoušejte různé „linky“



Specializované databáze (sekundární)



Specializované databáze (sekundární)

Cvičení 1-Vyhledávání v molekulárně genetických databázích 
(prof.Beránek)



Vyhledejte si „vlastní“ gen

v jiných databázích

Vyzkoušejte různé „linky“



„Bioinformatika nukleových kyselin I“ 
Vyhledávání NK sekvencí, specializované databáze

Analýza vlastností sekvencí-složení, „reverse complement“, identifikace restrikčních míst (Palindromy)

Práce s kódující DNA=práce s proteiny / překlad DNA sekvence-otvírání čtecího rámce

Návrh primerů pro PCR, rt-PCR

Předpověď sekundárních struktur

Porovnávání sekvencí

Vyhledání SNPs

„čtení“ sekvenačních dat a spojování fragmentů

Vyhledávání hladin expresí jednotlivých genů

mikroRNA 

Celé genomy

….



Charakteristiky sekvencí
Filter DNA

DNA stats

Range Extraktor DNA

Reverse complement



Reverse complement



Vyzkoušejte si analyzovat „vlastní“ gen

Vyzkoušejte SMS suite.



DÚ5: nukleotidová sekvence 
Pracujte s „vaším“ genem/proteinem/enzymem (př. NQO1)

1) Vyhledejte si vaši nukleotidovou sekvenci transkriptu (mRNA=RefSeq_transcript) a genu 
(RefSeq_gene). 

◦ Zapište si přístupové kódy. (NM_...  a  NG_...) 

◦ Jak dlouhé jsou tyto sekvence ? (stačí 1. transkript, máte-li více) 

2) Vyberte pouze kódující sekvenci (CDS), uložte formát fasta.

3) Na kterém chromozomu leží? Kolik má exonů? Jak je dlouhý 2. exon? Stáhněte sekvenci 2. exonu.

4) Existuje nějaká souvislost vašeho genu v OMIM databázi?

5) Kolik obsahuje 2. exon Cytosinů? Kolik dinukleotidů CG?



DÚ5: Příklad řešení
Gen: 24 230 bpTranskript (mRNA): 2 521bp
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