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Εικόνα 2.1 Οι βάσεις δεδομένων GenBank, EMBL-Bank και DDBJ συντονίζονται
από την INSDC.



Εικόνα 2.2 Οι τρεις κύριες βάσεις που αποθηκεύουν
δεδομένα νουκλεοτιδικών αλληλουχιών μοιράζονται
τις ίδιες αλληλουχίες DNA. (α) Το NCBI στεγάζει την
GenBank ως μέρος της Entrez, η οποία περιλαμβάνει
40 βάσεις με μοριακά και βιβλιογραφικά δεδομένα.
Στο Trace Archive αποθηκεύονται αλληλουχίες που
έχουν διαβαστεί με αλληλούχιση κατά Sanger, ενώ
στην SRA αποθηκεύονται δεδομένα αλληλούχισης
επόμενης γενιάς. Η GenBank περιλαμβάνει
ξεχωριστές ενότητες για αλληλουχίες διερεύνησης
γονιδιώ-ματος, για ετικέτες εκφραζόμενης
αλληλουχίας και για τις υπόλοιπες νουκλεοτιδικές
αλληλουχίες. (β) Στις πηγές του EBI περιλαμβάνονται
η Ensembl (που εστιάζεται στο γονιδίωμα των
σπονδυλωτών), η Ensembl Genomes (που
περιλαμβάνει γονι-διώματα από ένα ευρύ φάσμα
ειδών εκτός των σπονδυλωτών), το ENA (European
Nucleotide Archive) και το EGA (European Genome-
Phenome Archive). Η EMBL-Bank του ENA
περιλαμβάνει τα ίδια πρωτογενή δεδομένα
αλληλουχιών με την GenBank της Entrez. Παρόμοια
δεδομένα περιέχονται και στο Trace Archive και στην
SRA. (γ) Και η DDBJ περιλαμβάνει την SRA. Η ενότητα
«Trad» της DDBJ μοιράζεται σε καθημερινή βάση τα
ίδια πρωτογενή δεδομένα με την GenBank και την
EMBL-Bank. Όλες αυτές οι βάσεις δεδομένων είναι
προσβάσιμες μέσω του διαδικτύου ή μέσω
προγραμμάτων όπως η σουίτα προγραμμάτων
EDirect, που επιτρέπει την πρόσβαση μέσω της
γραμμής εντολών στις βάσεις δεδομένων της Entrez.



Εικόνα 2.3 Η αύξηση του αριθμού των καταχωρισμένων αλληλουχιών DNA σε αποθετήρια δεδομένων. Τα
δεδομένα για την GenBank (μπλε ρόμβοι) περιλαμβάνουν τις εκδόσεις 3 (Δεκέμβριος 1982) έως και 206
(Φεβρουάριος 2015). Με τα λευκά τετράγωνα παρουσιάζονται οι αλληλουχίες WGS, που άρχισαν να
κατατίθενται το 2002. Τα δεδομένα για την SRA από το NCBI περιλαμβάνουν το σύνολο των βάσεών της
(κόκκινα τρίγωνα) ή μόνο τις βάσεις της που είναι ελεύθερα προσβάσιμες (μοβ σύμβολα +). Τα δεδομένα αυτά
βασίζονται σε στοιχεία της GenBank (http://www.ncbi.nlm.nih.gov/Genbank) και της SRA
(http://www.ncbi.nlm.nih.gov/Traces/sra/sra.cgi?). Ο συνολικός αριθμός των βάσεων DNA που εκτιμάται πως
αλληλουχήθηκαν σε μεγάλα κέντρα αλληλούχισης το 2014 υποδεικνύεται με μια πράσινη παύλα (~40
petabases). Αν επιπλέον ληφθεί υπόψιν και ο όγκος των δεδομένων αλληλούχισης που παράγουν οι ιδιωτικές
εταιρείες οι οποίες πραγματοποιούν υψηλής απόδοσης αλληλούχιση, η εκτίμηση αυτή θα αυξηθεί σημαντικά.
Σύμφωνα με το NCBI, για την SRA οι 3,5× 1015 βάσεις στην τρέχουσα έκδοση (Μάρτιος 2015) αντιστοιχούν σε
2,3× 1015 bytes δεδομένων.











Εικόνα 2.4 Είναι δυνατόν να δούμε τους τύπους των δεδομένων που αποθηκεύονται στις
διάφορες βάσεις (δεξιά στήλη) από τη σκοπιά του κεντρικού δόγματος της βιολογίας.
Σύμφωνα με αυτό, το γονιδιωματικό DNA (που οργανώνεται σε χρωμοσώματα)
περιλαμβάνει τα γονίδια που μεταγράφονται σε πρόδρομο αγγελιοφόρο RNA, το οποίο
υφίσταται επεξεργασία ώστε να ωριμάσει και να μετατραπεί σε mRNA που κατόπιν
μεταφράζεται σε πρωτεΐνη. Η πρωτεϊνική δομή είναι από την καταχώριση 1HBS (βλ.
λογισμικό Cn3D, Κεφάλαιο 13). Για να μάθετε περισσότερα σχετικά με αυτές τις βάσεις
δεδομένων, αναζητήστε την αλφαβητική λίστα πηγών [Resource List (A-Z)] στην αρχική
σελίδα του NCBI.







Εικόνα 2.5 Η βάση δεδομένων
UniGene περιλαμβάνει ομάδες
ετικετών εκφραζόμενης αλλη-
λουχίας (EST) από τον άνθρω-πο
και από μια μεγάλη ποικιλία
άλλων ευκαρυωτών. (α) Στην
καταχώριση της UniGene για την
ανθρώπινη HBB (β-σφαι-ρίνη)
αναφέρεται ότι 2.363 EST του
γονιδίου έχουν ταυτο-ποιηθεί
από 234 διαφορετικές
βιβλιοθήκες κλώνων cDNA. Η
UniGene οργανώνει τις αλλη-
λουχίες (δηλαδή τις EST) σε
ομάδες με βάση συγκεκριμένους
βαθμούς ομοιότητας σε επίπεδο
πρωτεΐνης. Επίσης, συνοψίζει τα
δεδομένα για τη χωροχρο-νική
έκφραση των γονιδίων.



Εικόνα 2.5 (β) Οι EST χαρτογραφούνται σε ένα συγκεκριμένο γονίδιο και στοιχίζονται με την
αλληλουχία του και μεταξύ τους. Ο αριθμός των EST που αποτελούν μια ομάδα της UniGene
κυμαίνεται από 1 έως και πάνω από 1.000. Κατά μέσο όρο υπάρχουν 100 EST ανά ομάδα.
Μερικές φορές (αν και δε θα έπρεπε), ξεχωριστές ομάδες της UniGene αντιστοιχούν σε
διαφορετικές περιοχές ενός γονιδίου (ιδιαίτερα όταν πρόκειται για μεγάλα γονίδια). Εδώ η
αλληλουχία του mRNA του ανθρώπινου HBB (ΝΜ_000518.4) στοιχίστηκε στο BLAST
(Κεφάλαιο 4) με εννέα EST που επιλέχθηκαν από τις >2.000 EST του HBB. Τέσσερις από αυτές
προέρχονται από την 5΄ και τέσσερις από την 3΄ περιοχή του γονιδίου, ενώ μία καλύπτει το
πλήρες μήκος του. Οι αριθμοί καταχώρισης είναι ΑΑ985606.1, ΑΑ910627.1, ΑΙ089557.1,
ΑΙ150946.1, R25417.1, R27238.1, R27242.1, R27252.1, R31622.1, R32259.1.



Εικόνα 2.6 Η καταχώριση για τον Homo sapiens στον περιηγητή ταξινομικής του NCBI εμφανίζει
πληροφορίες για την ταξινόμησή του, καθώς και μια ποικιλία διαδικτυακών συνδέσμων που
οδηγούν σε αρχεία της Entrez. Μέσω των συνδέσμων αυτών μπορείτε να μεταβείτε σε έναν
κατάλογο πρωτεϊνών, γονιδίων, αλληλουχιών DNA, δομών ή άλλων τύπων δεδομένων για τον
συγκεκριμένο οργανισμό. Αυτό μπορεί να αποτελέσει μια χρήσιμη στρατηγική για την εύρεση
μιας πρωτεΐνης ή ενός γονιδίου ενός συγκεκριμένου οργανισμού (ενός είδους ή ενός υποείδους),
καθώς δεν περιλαμβάνονται δεδομένα από οποιονδήποτε άλλο οργανισμό.



Εικόνα 2.7 Η μηχανή αναζήτησης της Entrez (που είναι προσβάσιμη από τον διαδικτυακό
τόπο του NCBI) παρέχει αποτελέσματα από 40 διαφορετικές βάσεις δεδομένων του NCBI. Για
πολλά γονίδια και πρωτεΐνες υπάρχουν χιλιάδες αριθμοί καταχώρισης. Το πρότζεκτ RefSeq
είναι ιδιαίτερα σημαντικό στην προσπάθεια προσδιορισμού της καλύτερης
αντιπροσωπευτικής αλληλουχίας τόσο των φυσιολογικών (μη μεταλλαγμένων) μεταγράφων
που παράγονται από ένα γονίδιο όσο και των αντίστοιχων πρωτεϊνών.







Εικόνα 2.8 Αποτελέσματα της αναζήτησης με τον όρο «beta globin» στη βάση δεδομένων
Gene του NCBI. Παρέχονται πληροφορίες για ποικίλους οργανισμούς, όπως ο Homo sapiens,
ο Mus musculus και διάφορα είδη βατράχων. Οι διαδικτυακοί σύνδεσμοι πα-ρέχουν
πρόσβαση σε πληροφορίες για τη β-σφαιρίνη από διάφορες άλλες βάσεις δεδομένων.



Εικόνα 2.9 Τμήμα της καταχώρισης για την ανθρώπινη β-σφαιρίνη στη βάση δεδομένων Gene του NCBI.
Παρέχονται πληροφορίες σχετικά με τη δομή του γονιδίου και τη χρωμοσωμική του θέση, καθώς και μια
περίληψη για την πρωτεΐνη. Επίσης, κάνοντας κλικ στον σύνδεσμο «Reference sequences» από τον
πίνακα περιεχομένων (table of contents, επάνω δεξιά), παρέχονται αριθμοί καταχώρισης RefSeq (δε
φαίνονται). Στον πίνακα περιεχομένων υπάρχουν επίσης διαδικτυακοί σύνδεσμοι που παρέχουν
πρόσβαση σε διάφορες βάσεις δεδομένων, όπως η PubMed, η OMIM, η UniGene (Κεφάλαιο 10), μια
βάση με δεδομένα που αφορούν πολυμορφισμούς (dbSNP), η HomoloGene (βάση με πληροφορίες για
ομόλογα γονίδια, Κεφάλαιο 12) και η Ensembl (Κεφάλαιο 8).



Εικόνα 2.10 Η καταχώριση στη βάση
δεδομένων Protein του NCBI για την
ανθρώπινη β-σφαιρίνη. Αποτελεί τυπικό
παράδειγμα καταχώρισης για μια
πρωτεΐνη στην Protein. Άνω τμήμα της
εικόνας: Παρέχονται σημαντικές
πληροφορίες για την πρωτεΐνη, όπως το
μήκος της (147 αμινοξέα), ο αριθμός
καταχώρισής της (NP_000509.1), ο
οργανισμός από τον οποίο προέρχεται (Η.
sapiens), βιβλιογραφικές αναφορές και
σχόλια σχετικά με τη λειτουργία των
σφαιρινών. Δεξιά εμφανίζονται δια-
δικτυακοί σύνδεσμοι που παρέχουν
πρόσβαση σε άλλες βάσεις δεδομένων.
Στο επάνω αριστερό μέρος της ιστο-
σελίδας, ο σύνδεσμος επιλογή απεικό-
νισης (display option) επιτρέπει την
προβολή εναλλακτικών μορφών αυτής της
καταχώρισης. Μία από αυτές παρέχει την
αλληλουχία της πρωτεΐνης σε μορφή
FASTA (Εικόνα 2.11). Κάτω τμήμα της
εικόνας: Δίνεται η αλληλουχία της
πρωτεΐνης (σύμφωνα με τον κώδικα
συμβολισμού κάθε αμινοξέος με ένα
γράμμα), όμως εδώ δεν είναι σε μορφή
FASTA.



Εικόνα 2.11 Μία από τις προβολές των καταχωρίσεων των πρωτεϊνών δείχνει την αλληλουχία τους σε
μορφή FASTA. Στη μορφή FASTA η πρώτη σειρά που ξεκινά με το σύμβολο > αποτελεί την επικεφαλίδα
και από την επόμενη σειρά ξεκινά η αλληλουχία (είτε μιας πρωτεΐνης, οπότε κάθε αμινοξύ συμβολίζεται
με ένα γράμμα, είτε ενός τμήματος DNA, οπότε για τα νουκλεοτίδια χρησιμοποιούνται τα γράμματα G,
A, T και C). Η μορφή FASTA χρησιμοποιείται για την εισαγωγή δεδομένων σε διάφορα λογισμικά που θα
παρουσιάσουμε όταν θα μιλήσουμε για τη στοίχιση κατά ζεύγη (Κεφάλαιο 3), το BLAST (Κεφάλαιο 4),
την αλληλούχιση επόμενης γενιάς (Κεφάλαιο 9) και την πρωτεωμική (Κεφάλαιο 12).



Εικόνα 2.12 Ο περιηγητής γονιδιωμάτων
του UCSC. (α) Επιλέξτε ανάμεσα σε
δεκάδες οργανισμούς (κυρίως σπονδυ-
λωτά) και γονιδιωματικές αλληλουχίες
αναφοράς και κατόπιν εισαγάγετε έναν
όρο αναζήτησης, όπως «beta globin», ή
έναν αριθμό καταχώρισης ή μια
χρωμοσωμική θέση. (β) Κάνοντας κλικ στο
κουμπί Submit, εμφανίζεται μια λί-στα με
γνωστά γονίδια και καταχωρίσεις RefSeq.
(γ) Αν κάνετε κλικ στον σύν-δεσμο της
RefSeq του HBB, ανοίγει ένα παράθυρο το
οποίο εμφανίζει τα 1.606 ζεύγη βάσεων
του γονιδίου της β-σφαιρίνης στο
ανθρώπινο χρωμόσωμα 11. Εμφανίζονται
επίσης διάφορες ενότητες (γραμμές)
υπομνηματισμού που περιλαμ-βάνουν
καταχωρίσεις RefSeq και προβλε-πόμενα
γονίδια από την Ensembl. Τα εξόνια
αναπαρίστανται με μαύρα πλαί-σια, ενώ η
κατεύθυνση της μεταγραφής
υποδεικνύεται με βέλη [από τα δεξιά προς
τα αριστερά, με κατεύθυνση προς το άκρο
(προς το τελομερές) του κοντού βραχίονα
του χρωμοσώματος 11].





Εικόνα 2.13 Ο περιηγητής γονιδιωμάτων του UCSC προσφέρει ένα συμπληρωματικό πρόγραμμα περιήγησης
πινάκων που είναι εξίσου χρήσιμο. (α) Ο περιηγητής πινάκων περιλαμβάνει επιλογές για να διαλέξετε τον
ταξινομικό κλάδο, το γονιδίωμα και τη γονιδιωματική αλληλουχία αναφοράς, π.χ. GRCh37/hg19 (βέλος 1). Είναι
δυνατόν να επιλέξετε «group» (π.χ. Genes and Gene Prediction Tracks), μια ενότητα (γραμμή) πληροφοριών
(track), για παράδειγμα τη RefSeq, και να επικεντρωθείτε σε μια περιοχή που σας ενδιαφέρει (βέλος 2).
Σημειώστε ότι στο πλαίσιο που υποδεικνύεται με το βέλος 3 μπορείτε να εισαγάγετε χρωμοσωμικές
συντεταγμένες ή ένα όνομα γονιδίου (π.χ. hbb) και να επιλέξετε «lookup» ώστε να εισαχθούν αυτόματα οι
γονιδιωματικές συντεταγμένες του. Στη συνέχεια, πραγματοποιήστε μια επιλογή στο πεδίο «output format»
(βέλος 4). Κάντε κλικ στο «summary statistics» (βέλος 5) ώστε να δείτε συνοπτικά πόσα στοιχεία
περιλαμβάνονται στα αποτελέσματά σας ή επιλέξτε «get output» για να λάβετε τα πλήρη αποτελέσματα.



Εικόνα 2.13 (β) Παραδείγματα τύπων μορφοποίησης των αποτελεσμάτων (output format). Αφού κάνετε
την επιλογή σας από το πτυσσόμενο μενού, συνήθως ανοίγει μια νέα ιστοσελίδα που προσφέρει
πρόσθετες επιλογές [π.χ. η αλληλουχία (sequence) μπορεί να είναι αυτή του DNA ή της πρωτεΐνης, ένα
αρχείο BED μπορεί να περιλαμβάνει ένα ολόκληρο γονίδιο ή τα κωδικά εξόνια κ.ά.]. (γ) Παράδειγμα
αρχείου BED. Αυτά τα αρχεία είναι ευπροσάρμοστα και είναι δυνατόν να χρησιμοποιηθούν για ποικίλες
περαιτέρω αναλύσεις, για παράδειγμα από λογισμικά αλληλούχισης επόμενης γενιάς (βλ. Κεφάλαιο 9).
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