7. Bioinformatika gyakorlat











Genom-böngésző, Biomart

· Ensembl: http://www.ensembl.org
1. feladat: Információszerzés a fehérjéd génjéről az Ensembl genomböngésző segítségével
Keresd meg a fehérjéd génjét az emberi genomban az Ensembl adatbázisban.
Ha nem találod (vagy túl sok találat van) keress rá előbb az Uniprotban és nézd meg ott a fehérjenév a lehetséges szinonimáit!
Töltsd ki az alábbi táblázatot a fehérjéd génjének adataival:
	Ensembl génazonosító
	

	Helye a genomban, melyik szálon
	

	Helye a genomban: kromoszóma régió (kar, szám) (Location, Chromosome kép)
	

	Splice variánsok száma
	

	Ebből hány kódol proteint?
	

	Milyen hosszú (aminosavban) a leghosszabb és a legrövidebb protein?
	

	Milyen gének vannak upstream és downstream (1-1)? (Region in detail) Erről mentsél le képet is!
	

	Milyen fenotípusokhoz, betegségekhez lehet köze a génnek? (max. 5) (Phenotypes)
	

	A géncsaládnak hány tagja van emberben és hány csimpánzban és egérben? Mentsd le a Gene gain/loss képet!
	

	Mely csimpánz és mely egér kromoszómákkal ortológ az a humán kromoszóma, amin a gén van? Ments le képe a csimpánz szinténiáról!
	


2. feladat: Információszerzés a kromoszóma régióról az Ensembl BioMart segítségével
a) A BioMart Filterét állítsátok arra a kromoszómára és régióra (kar, szám), ahol a fehérjétek van (Filters, Region, Chromosome/scaffold és Karyotype band).
Hány gén található ezen a szakaszon (Count gomb)?
b) A következő dolgokat kérdezzétek le a génekről (Attributes):

Gén neve (Gene Name), Ensembl génazonosítója (GENE)

a hozzá kapcsolódó fenotípus, betegség (EXTERNAL: MIM Morbid Description)
Mentsétek le az egyedi (unique) eredmények táblázatát.

Van olyan fenotípus vagy betegség, ami több génre, fehérjére jellemző?
