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Identyfikatory sekwencji w NCBI

 Zadanie - znajdz identyfikatory sekwencji dla Accession version Gl
ludzkiego genu AGPS NC_000001.8 51511461
 Podaj identyfikator Accession version oraz Gl dla tego genu NC_000001.7 42406218

 Podaj identyfikator Accession version oraz Gl dla najnowszej

) NC_000001.6 42405892
wersji jego transkryptu

» Podaj identyfikator Accession version oraz Gl dla najstarszej NC_000001.5 37623929

wersji jego transkryptu NC_000001.4 29824572

NC_000001.3 29824110

NC_000001.2 27777714

NC_000001.1 22539468

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

Identyfikatory sekwencji w NCBI

» Odpowiedzi - identyfikatory sekwengji dla ludzkiego Accession version GI
genu AGPS NC_000001.8 51511461
 Podaj identyfikator Accession version oraz Gl dla tego genu NC_000001.7 42406218

NG_008968.1 - 8540

- : . . , . NC_000001.6 42405892
 Podaj identyfikator Accession version oraz Gl dla najnowsze;

wersji jego transkryptu NC_000001.5 37623929

NM_003659.4 - 1519315989 NC_000001.4 29824572

» Podaj identyfikator Accession version oraz Gl dla najstarszej NC_000001.3 29824110

wersji jego transkryptu NC_000001.2 27777714

NM_003659.1 - 4501992
NC_000001.1 22539468
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Informacje z bazy NCBI

* Zadanie
* Podaj numery Accession version dla wszystkich transkryptow ludzkiego genu ZEB2

* Podaj numery Accession version odpowiadajgcych tym transkryptom produktom
biatkowym

* Podaj numery Accession version dla niekodujacych produktéw tego genu

* Na jakim chromosomie zlokalizowany jest ten gen? Podaj numer Accession version
odpowiadajgcy kontigowi tego chromosomu

* W jakim prazku cytogenetycznym zlokalizowany jest ten gen?
* Podaj liczbe eksondw tego genu
* W jakiej tkance ulega on najwiekszej ekspresji?
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Informacje z bazy NCBI

* Odpowiedzi
* Podaj numery Accession version dla wszystkich transkryptow ludzkiego genu ZEB2
oraz odpowiadajgcych tym transkryptom produktom biatkowym
NM_001171653.2 - NP_001165124.1
NM_014795.4 — NP_055610.1
» Podaj numery Accession version dla niekodujgcych produktow tego genu
NR_033258.2

* Na jakim chromosomie zlokalizowany jest ten gen? Podaj numer Accession version
kontigowi tego chromosomu

Chromosom 2 - NC 000002.12 (GRCh38)

» W jakim prazku cytogenetycznym zlokalizowany jest ten gen?
2q22.3

* Podaj liczbe eksondw tego genu - 11

* W jakiej tkance ulega on najwiekszej ekspresji?
Mozg
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Wyszukiwanie w bazach NCBI - PubMed

« Stworz mozliwie najdoktadniejsze zapytanie w bazie PubMed szukajgc artykutow
odnosnie badan klinicznych szczepionek mRNA opublikowanych od roku 2000
* Podaj liczbe takich artykutow w bazie PubMed
* lle byto opublikowanych artykutow przed 2020 rokiem? Jakich choréb dotyczyty?

« Wyszukaj publikacje autora o nazwisku Shearer w ktorych tytule albo w abstrakcie
znajdziemy stowo gtuchota (deafness)
* |le byto takich artykutow?
« W ktorym roku ukazato sie najwiecej publikagji
» Czy wszystkie nalezg do jednego autora
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OMIM
Online Mendelian Inheritance in Man

e Zadania;

» Jaki gen znajduje sie Eod identyfikatorem OMIM #113705? Co mozemy powiedzieco
tym genie i chorobach przez niego wywotywanych?

* Podobnie jak powyzej, ale dla genu ALB

» Podaj liczbe zespotow zwigzanych z gtuchotg, ktora powodowana jest przez patogenne
Wharlarg)ty)w genach na chromosomie X (tylko geny ze znanym molekularnym podtozem
choroby

WWW.0Mmim.org
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http://www.omim.org/

dbSNP

 Sprawdz jaki wariant kryje sie pod numerem identyfikacyjnym rs773571137
» Jakie substytucje znajduja sie pod tym identyfikatorem?
» Jakie sg ich konsekwencje na poziomie DNA a jakie na poziomie biatkowym?
* W jakiej populacji wystepuje ten wariant?

 Znajdz ile jest wariantow powodujacych delecje w ludzkim genie LPL o czestosci (MAF)
pomiedzy 0.001-0.01

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

ClinVar

« Co mozemy powiedziec o statusie patogennosci wariantu o numerze identyfikacyjnym
VCV000006940.457

* lle jest wariantow patogennych w ludzkim genie FOXGT, ktore powodujg przesuniecie
ramki odczytu i zostaty zaraportowane przez kilka osrodkow

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

dbNSFP

database of Non-Synonymous SNPs and their Functional Predictions

 Sprawdz wyniki algorytmow predykcyjnych dla wariantu o wspotrzednych 14:28767838
A>G (zaznacz opcje od 8 do 31)

http://database.liulab.science/dbNSFP

Fundusze .

[ 2] ) .
Ny Instytut Unia Europejska
wiedza Edukac ja Rozwé i - Polska MCﬂ'ki i DZieCkU Europejski Fundusz Spoteczny



http://database.liulab.science/dbNSFP

Identyfikatory sekwencji w Ensembl

 Zadanie - znajdz identyfikatory sekwencji dla ludzkiego genu AGPS
 Podaj identyfikator ensembl dla tego genu
 Podaj identyfikator ensembl dla trzech najdtuzszych transkryptow tego genu
* Ktory z tych transkryptow ma swoj odpowiednik w bazie RefSeq?

 Podaj identyfikator ensembl najkrotszego transkryptu, ktory koduje biatko. Jaki poziom
wsparcia TSL ma ten transkrypt?
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Identyfikatory sekwencji w Ensembl

« Odpowiedzi - znajdz identyfikatory sekwencji dla ludzkiego genu AGPS

 Podaj identyfikator ensembl dla tego genu

ENSG00000018510

 Podaj identyfikator ensembl dla trzech najdtuzszych transkryptow tego genu
ENST00000642466.2

ENST00000264167.11

ENST00000679459.1

* Ktory z tych transkryptow ma swoj odpowiednik w bazie RefSeq?
ENST00000264167.11

 Podaj identyfikator ensembl najkrotszego transkryptu, ktory koduje biatko. Jaki poziom
wsparcia TSL ma ten transkrypt?

ENST00000409888.1
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Ensembl i UCSC

* W bazie Ensembl wyszukaj gen SLC25AT (wybierz transkrypt kanoniczny)

* Dostosuj widok w taki sposob, aby wida¢ byto 250 nukleotyddéw w gtgb sekwencji intronowej,
warianty byty widoczne zardwno w eksonach jak i intronach, oraz ukryj najrzadsze warianty z MAF
ponizej 0.01%

» Wyszukaj koordynaty 4 eksonu tego genu i uzyj ich do podejrzenia sekwencji w
przegladarce UCSC

» Wtacz informacje o wariantach z bazy ClinVar i HGMD - ile jest zaraportowanych wariantow w
tym eksonie w poszczegolnych bazach?

https://genome-euro.ucsc.edu
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https://genome-euro.ucsc.edu/

gnomAD gnomAD
Genome Aggregation Database N VY Y

genome aggregation database

 Sprawdz pokrycie genu FOXGT w bazie gnomAD v2.1.1
» Jakie sg réznice w pokryciu pomiedzy sekwencjami pochodzacymiz WES (kolor niebieski) a WGS
(kolor zielony)?
 Przygladajac sie wykresowi wariantow raportowanych w ClinVar, w ktorym miejscu w tym genie
znajduje sie mutacyjny ,hot-spot”
« Ktory wariant wystepuje w najwiekszej liczbie w postaci homozygotycznej? Podaj jego
identyfikator w bazie dbSNP i ClinVar

« Co mozemy powiedzie¢ o jakosci wariantu 14-29236656-C-A

https://gnomad.broadinstitute.org
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https://gnomad.broadinstitute.org/

COSMIC i Mastermind

» Wyszukaj zmiane ¢.4598G>T w genie BRCAT w bazie COSMIC

» W ktorych tkankach wykrywano ten wariant i jakie moze powodowac nowotwory?

* |le publikacji dotyczacych tego wariantu znajduje sie na stronie COSMIC?

* Znajdz publikacje opisujace ten wariant w bazie Mastermind, podaj liczbe znalezionych artykutéw
« W jakim roku obublikowano pierwszy artykut opisujacy ten wariant?

o COSMIC

Catalogue Of Somatic Mutations In Cancer

https://cancer.sanger.ac.uk/cosmic /
https://mastermind.genomenon.com M A S T E R M | N D
N
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VarSome

» Wyszukaj wariant NM_007327:c.2417C>A dla genomu referencyjnego hg38
« W jakim genie zlokalizowany jest ten wariant? Jaki ma identyfikator w bazie dbSNP?
« Jak zmieni sie pozycja nukleotydowa tego wariantu gdy wybierzemy wariant kanoniczny RefSeq?

« Jakie ma predykcje wg. ACMG? Jak zmieni sie ta predykgja, jesli ustalilismy ze wariant nie zostat
odziedziczony od rodzicow i powstat spontanicznie (de novo)?

» Czy byt raportowany w bazie ClinVar? Jaka ma klasyfikacje?
 Czy byt raportowany w bazie populacyjnej gnomAD?
» Jak wygladaja wyniki algorytmow predykcyjnych dla tego wariantu?

<« varsome

Th@ hu man ge wehcs L)eatch enqme
https://varsome.com/ OBSHET BANE Slebal G URI DE e



https://varsome.com/

BioMart

 Zadanie — sprawdz w jakich genach lokalizuja sie podane ponizej warianty
(chromosom : start : koniec : nic):

16:2084316:2084316:1
16:2496492:2496492:1
16:29813694:29813694:1
2:166251876:166251876:-1
8:60856167:60856167:1

https://www.ensembl.org/biomart/martview



https://www.ensembl.org/biomart/martview

Dziekuje za uwage

dr n. med. Mateusz Dawidzuk
Zaktad Genetyki Medycznej
kontakt: mateusz.dawidziuk@imid.med.pl



