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Programma del corso
02/11    Genome browser (UCSC)
11/11    Comparazione di biosequenze ed 

   Allineamenti multipli (Blast, Clustal Omega)
18/11    Struttura sistema Unix + Comandi Unix
02/12    Comandi Unix
07/12    Analisi di dati DNA-seq
14/12    Analisi di dati RNA-seq
21/12    Analisi di matrici d’espressione con R
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Conosciamo tutti il nostro genoma… ma come possiamo muoverci da un 
cromosoma all’altro per identificare geni, esoni, SNP, promotori, ecc?

Teniamo presente che le dimensioni del genoma umano assemblato 
sono esattamente di 3,609,003,417 paia di basi

Corrispondenti a 20,418 geni codificanti proteine, 22,107 geni non 
codificanti e 15,195 pseudogeni per oltre 200,000 trascritti!



Come è possibile «rappresentare graficamente un genoma» di alcuni 
miliardi di paia di basi?

Jim Kent, uno dei più grandi bioinformatici 
della storia, ha definito un genoma come:

«Well, it has a lot of G, C, A and Ts”

Ed effettivamente è così … senza 
un’annotazione, una sequenza genomica, 
di per sé, non ha significato … 



Nasce la necessità di creare i Genome 
Browser per:

1) Esplorare regioni cromosomiche

2) Esplorare regioni di regolazione 
fiancheggianti un gene

3) Effettuare ricerche di elementi (per parola 
chiave o similarità di sequenza) su scala 
dell’intero genoma

4) Comparare l’architettura del genoma in 
organismi differenti (comparative 
genomics)

5) … 



ANNOTAZIONE
Per «annotazione» si intende il processo con cui vengono assegnate informazioni 
relative alla posizione di geni, trascritti, varianti ed elementi di regolazione su un 
genoma

Tutte le annotazioni sono basate su un complesso mix di dati di espressione genica, 
predizioni computazionali ed evidenze basate sulla similarità di sequenza con altri 
organismi (basate su BLAST)

L’annotazione può essere di tipo strutturale (assegnare le coordinate rispetto ad un 
cromosoma) o funzionale (che nome devo dare ad un determinato gene? Che ruolo 
biologico ha?)

Protein/ mRNA Sequence Assembly Genome Browser



CHE TIPO DI INFORMAZIONI SONO DISPONIBILI 
IN UN GENOME BROWSER?

ANNOTAZIONI «BASE» CON COORDINATE RISPETTO AD UNO 
DEI CROMOSOMI

✔ Geni (introni, esoni, 5’ e 3’ UTR)

✔ Trascritti (comprensivi di splicing alternativi, di solito indicati 
CDS ed UTR per quelli codificanti)

✔ Non-coding RNAs (rRNA, tRNA, lncRNAs, ecc.)

✔ Pseudogeni

✔ Link ad altre informazioni collegate (es. scheda della 
proteina codificata da un determinato mRNA)



ANNOTAZIONI «AVANZATE»

✔ Varianti genetiche (SNPs, STRs, indels, ecc.)

✔ Sequenze ripetitive (LINE, SINE, DNA transposons, ecc., spesso 
«mascherate» in un genoma, cioè mostrate come lunghe 
stretch di «N»

✔ Dati di espressione (allineamenti con ESTs, o dati relativi a 
microarray oppure esperimenti di RNA-sequencing)

✔ Allineamenti con regioni genomiche omologhe in altre specie 
(strumenti per studi di genomica comparata)

✔ E molte altre annotazioni…

CHE TIPO DI INFORMAZIONI SONO DISPONIBILI 
IN UN GENOME BROWSER?



GENOME BROWSERS – ACCESSIBILITA’
1) ENSEMBL

http://www.ensembl.org/index.html

2) UCSC genome Browser Gateway

https://genome-euro.ucsc.edu/cgi-bin/hgGateway

3) NCBI Genome Data Viewer

https://www.ncbi.nlm.nih.gov/genome/gdv/

4) Genome browser personalizzabili, di solito legati a specifici 
progetti genomici o centri di ricerca

http://www.ensembl.org/index.html
https://genome-euro.ucsc.edu/cgi-bin/hgGateway
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/genome/gdv/


UCSC GENOME BROWSER



Interesse di tipo evolutivo (primati, ma non solo), di biologia di base (Xenopus) 
economico (pensiamo ai pesci, al pollo o alla pecora) o di conservazione (panda)

l’UCSC Genome Browser nasce inizialmente per ospitare il genoma umano, 
ma oggi presenta ben 46 genomi



COME SONO GESTITE TUTTE QUESTE INFORMAZIONI IN UN 
GENOME BROWSER?

ZOOM IN /OUT
BARRA DI RICERCA

POSIZIONE SUL CROMOSOMA

mRNA (INTRONI/ESONI)

VARIANTI OMIM

TRACCIA 
GENE EXPRESSION

TRACCIA CONSERVAZIONE
TRA SPECIE

TRACCIA ELEMENTI
RIPETUTI



• Le tracce da mostrare sono personalizzabili 
ed esplorabili nel dettaglio

• Ad esempio vediamo il dettaglio di una track 
di gene expression per il gene HBA1

Posso mostrare con hide/show (con diverse 
opzioni di visualizzazione, pack/full/dense, 
ecc.) le tracce di mio interesse

Divise in varie categorie, come vedete a 
sinistra: annotazioni di geni e proteine, link a 
dati di fenotipi e letteratura, dati di 
espressione, elementi di regolazione, 
strumenti di genomica comparata


