
GUIDA ALL’ESERCITAZIONE 1

Parte 1: Introduzione all’ UCSC Genome Browser

Capire il funzionamento e l’utilità di un genome browser attraverso l’utilizzo dell’ UCSC
Genome Browser (http://genome.ucsc.edu/)

1 - Cliccare su Genome Browser nella barra laterale oppure Genomes nella barra superiore.

http://genome.ucsc.edu/


2 - Cercare il gene TP53 (umano) utilizzando la versione di Dicembre 2013 dell’assemblaggio

3 - Nella pagina dei risultati della ricerca cliccare la entry “TP53 (ENST00000269305.9) at
chr17:7668421-7687490”

4 - Includere 1000 basi a monte (promotore putativo) del trascritto scelto:
“chr17:7,667,421-7,687,490”

5 - Provare a cambiare l’ordine con cui le track vengono visualizzate nel “viewer”

6 - Cambiare i diversi livelli di visualizzazione della track Spliced ESTs

http://genome-euro.ucsc.edu/cgi-bin/hgTracks?position=chr17:7668421-7687490&hgsid=291470541_yGGupfb5AnJFipfJ32OS7BNA3pPx&knownGene=pack&hgFind.matches=ENST00000269305.9,
http://genome-euro.ucsc.edu/cgi-bin/hgTracks?position=chr17:7668421-7687490&hgsid=291470541_yGGupfb5AnJFipfJ32OS7BNA3pPx&knownGene=pack&hgFind.matches=ENST00000269305.9,


7 - Visualizzare la pagina sui dettagli dell’isoforma da noi scelta cliccando sulla riga con il
corrispondente trascritto.

8 - Visualizzare la sequenza di DNA corrispondente alla regione nel “viewer”.



9 - A partire da Extended DNA Case/Color Options scegliere di visualizzare GENCODE V41
in rosso (254) e Spliced ESTs in verde (254). Cosa rappresentano le regioni colorate in giallo?

10 - A partire dalla pagina sui dettagli dell’isoforma scelta (punto 7) ottenere la sequenza
proteica in formato FASTA.



Esercizio di riepilogo

Visualizzare gli SNPs coding synonymous e missense del gene notch1 del topo

1- Visualizzare gli SNPs (dbSNP versione 142) coding synonymous (Coding - Synonymous),
nel gene NOTCH1 di topo e colorarli di blu

2- Vogliamo ora identificare gli SNPs (dbSNP versione 142) missense variants (Coding -
NonSynonymous) nel gene NOTCH1 di topo e visualizzarli in rosso. Definizione di missense
variant:
“A genetic alteration in which a single base pair substitution alters the genetic code in a way
that produces an amino acid that is different from the usual amino acid at that position. Some
missense variants (or mutations) will alter the function of the protein. Also called missense
mutation”. From NCI Dictionary of Genetics Terms.

3- “Zoommare” questa posizione: chr2:26,467,082-26,468,407 e dare un’occhiata alla sezione
Coding annotations by dbSNP dei due SNP trovati.



Parte 2: Uso dell’UCSC Genome Browser tables

L'obiettivo dell’esercitazione è capire come effettuare ricerche avanzate utilizzando il “table
browser” dell’UCSC Genome Browser e visualizzare i risultati delle ricerche con le “custom
tracks”.

La funzione “table browser” permette di interagire in maniera quasi diretta con le tabelle del
database MySQL che costituiscono lo scheletro dell’UCSC GB tramite delle “custom track”.

1 - Cliccare su Tables Browser nella barra di navigazione



Identificare nel genoma umano le simple repeats con sequenza esatta CAG

1 - Scegliere la tabella simpleRepeats utilizzando l’assemblaggio del 2013 del genoma umano.

La track simple repeats contiene solo una tabella (simpleRepeats). Quando ci sono più tabelle per
una track, la tabella principale con informazioni di posizione genomica appare in prima
posizione nella lista delle tabelle.

2 - Cliccare sul tasto “describe table schema” per vedere una descrizione della tabella

3 - Cliccare su “summary/statistics” per ottenere il numero di simple repeats presenti nel
genoma umano

4 - Creare un filtro per ottenere soltanto simple repeats la cui sequenza sia CAG



Identificare simple repeats con sequenza esatta CAG che si trovano su geni UCSC

1 - Cliccare sul tasto “create” nella sezione “intersection” per raggiungere la pagina di
creazione delle intersezioni.

2 - Scegliere l’opzione “All Simple Repeats records that have any overlap with GENCODE
V41” e cliccare sul tasto “submit”

3 - Cliccare su “summary/statistics” per ottenere il numero di simple repeats identificate

4 - Scegliere l’opzione “hyperlinks to Genome Browser” nella sezione “output format” e
cliccare il tasto “get output”

5 -  Cliccare sul  link “trf at chr1:81501782-81501833” (Gene ADGRL2)

6 - Cliccare su “trf at chr12:6,936,717-6,936,775” (Gene ATN1)

Creazione di custom tracks

1 - In “output format” nella pagina principale del table browser scegliere “custom track” e
poi cliccare su “get output”

2 - Rinominare “SRepeatsGenes” la custom track e cambiare la descrizione a “Intersection of
simple CAG repeats with Genes”. Infine, cliccare su “get custom track in genome browser”

3 - Spostarsi sul gene “HTT (Homo sapiens huntingtin (HTT), mRNA.)” e zoomare sul primo
esone al 5’



4 - Tornare alla pagina principale del table browser e notare che le custom track sono disponibili
per la creazione di filtri e intersezioni.

5 - Cliccare su “My Data” sulla barra di navigazione superiore e scegliere l’opzione “custom
tracks” per visualizzare la pagina di gestione delle custom tracks.

6 - Collegarsi al sito di Compgen
http://compgen.bio.unipd.it/~stefania/Didattica/AA2022-2023/MMOL_BIOINFO_BE/MMOL_
BIOINFO_BE.html e scaricare il file esercitazione1.zip cliccando su “Guida” della riga “I
esercitazione BIOINFORMATICA”

7 - Decomprimere il file esercitazione1.zip e aprire il file BED con l’editor di testo:

● Informazioni riguardanti il display di default della nostra custom track

browser position chr4:56010000-56030000
browser pix 800
browser hide all
browser full knownGene

● Caratteristiche della track

track name="Items" description="Track per bioinfo2 bioevo" visibility=2 color=0,60,120
useScore=1 db=hg38

● Sequenze che verranno rappresentate dalla “custom track” in formato BED

chr4 56010000 56015000 Item1 100 +
chr4 56014000 56019000 Item2 200 +
chr4 56017000 56023000 Item3 800 -
chr4 56021000 56028000 Item4 300 -

9 - Cliccare sul tasto “add custom track” e incollare la custom track sull’apposito campo.

http://compgen.bio.unipd.it/~stefania/Didattica/AA2022-2023/MMOL_BIOINFO_BE/MMOL_BIOINFO_BE.html
http://compgen.bio.unipd.it/~stefania/Didattica/AA2022-2023/MMOL_BIOINFO_BE/MMOL_BIOINFO_BE.html


10 -  Cliccare chr4, la posizione di default della nostra custom track, per visualizzare gli elementi

Esercizio di riepilogo

Utilizzando le tabelle dell’UCSC Genome Browser:
1. Fare una custom track tramite il table browser per rappresentare le sottosequenze

dell’isoforma “ENST00000269305.9” (tabella GENCODE V41) che si sovrappongono
ad almeno un mRNA (tabella all_mrna) e vederle nel Genome Browser.

2. Ottenere la sequenza di DNA della custom track ed evidenziare in giallo le sequenze che
si sovrappongono tra UCSC gene track e la track del trascritto “ENST00000269305.9”.
Cosa rappresentano le sequenze gialle?


