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Γονίδια για βιοπληροφορική ανάλυση στα πλαίσια της εργασίας του εργαστηρίου 
Βιοπληροφορικής 

 

1. ATM 

2. BRD4 

3. CHD1 

4. CHD3 

5. CHD4 

6. CHD5 

7. CHD7 

8. CREBBP 

9. DNMT3A 

10. DNMT3B 

11. EP300 

12. EZH2 

13. KMT5B 

14. MYST3 

15. NSD1 

16. PHF6 

17. SMARCA2 

18. SMARCA4 

19. TAF1 

20. TP53 

 

 

 

 

 

  



Κάθε φοιτητής θα επιλέξει ένα από τα 20 γονίδια από τη λίστα και, από τη βάση δεδομένων OMIM 
(https://www.omim.org/), θα επιλέξει μια σημειακή μεταλλαγή που οδηγεί σε αντικατάσταση ενός 
αμινοξέος από ένα άλλο. 

Παρακάτω φαίνεται το παράδειγμα του γονιδίου της κινάσης ATM. 

 

 

Από τη λίστα στα αριστερά θα επιλέξουμε “Allelic Variants” και θα κατευθυνθούμε στο κάτω μέρος της 
σελίδας που περιλαμβάνει όλες τις μεταλλαγές του γονιδίου που έχουν χαρακτηριστεί ως τώρα. 

Η μεταλλαγή που θα επιλέξουμε για να αναλύσουμε στην άσκηση θα πρέπει να οδηγεί σε αντικατάσταση 
ενός αμινοξέος από ένα άλλο, όπως αυτή που φαίνεται στην παρακάτω εικόνα όπου η Βαλίνη 
αντικαθίσταται από Γλυκίνη (VAL2424GLY). 

  

https://www.omim.org/


Αντίθετα, η μεταλλαγή που εικονίζεται παρακάτω δεν είναι κατάλληλη για ανάλυση στα πλαίσια της άσκησης 
γιατί οδηγεί σε εμφάνιση πρόωρου κωδικονίου λήξης (SER1512DEL) και τερματισμό της 
πρωτεϊνοσύνθεσης (DEL=Deleterious mutation). 

 

 

 

 

 

 


