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生物信息学

第三章 生物序列数据检索
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生物序列数据的文件格式

DNA/RNA/氨基酸代码的标识

GenBank数据格式

UniProt
 FASTA
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DNA代码 氨基酸代码
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DNA代码 氨基酸代码
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GenBank数据格式

Definition: 定义

序列长度 数据类型

Accession number

版本号
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GenBank的数据类型
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FASTA格式 - GenBank
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UniProt数据格式

Accession number
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生物序列数据检索

例：利用实验学方法（如RNA-Seq），发现
了潜在参与调控细胞有丝分裂的某个基因，
测序结果如下（genotype）：

CCCCTGCCTGGCAGCCCTTTCTCAAGGACCACCGCATCTCTACATTCAAGA
ACTGGCCCTTCTTGGAGGGCTGCGCCTGCACCCCGGAGCGGATGGCCGA
GGCTGGCTTCATCCACTGCCCCACTGAGAACGAGCCAGACTTGGCCCAGT
GTTTCTTCTGCTTCAAGGAGCTGGAAGGCTGGGAGCCAGATGACGACCCC
ATAGAGGAACATAAAAAGCATTCGTCCGGTTGCGCTTTCCTTTCTGTCAAGA
AGCAGTTTGAAGAATTAACCCTTGGTGAATTTTTGAAACTGGACAGAGAAAG
AGCCAAGAACAAAATTGCAAAGGAAACCAACAATAAGAAGAAAGAATTTGAG
GAAACTGCGGAGAAAGTGCGCCGTGCCATCGAGCAGCTGGCTGCCATGGA
TTGAGGCCTCTGGC
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问题：

这是哪个基因？

编码的蛋白质序列是怎样的？

有没有保守的功能结构域（domain）？

它的功能是怎样的？

它在真核生物中保守吗？

有没有三级结构信息？
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NCBI: BLAST

http://www.ncbi.nlm.nih.gov/
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Nucleotide blast

https://blast.ncbi.nlm.nih.gov/Blast.cgi
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Megablast: 找基因序列

输入序列
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提交序列
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结果页面
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NM_001168.3：BIRC5 (Survivin)
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BIRC5 Gene 
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BIRC5 gene information
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基因信息：17号染色体



Bioinformatics, 2025, HUST

NM_001168.3：BIRC5
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Human BIRC5！
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Human BIRC5的核酸序列
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获取蛋白质的序列信息
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BIRC5：142aa
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获取FASTA序列
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FASTA格式的序列
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UCSC BLAT

 http://genome.ucsc.edu/cgi-bin/hgBlat
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BLAT结果
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本体论 (Ontology)

 本体论
形而上学 (metaphysics) 的一个分支

关注自然及相关的存在

 Barry Smith (基督传教士)：本体论

物体是什么、类型、结构、特性、事件、过程以及关联等

 本体包括:
一系列术语的词汇

定义

相互之间逻辑关系的定义
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基因本体GO

 描述基因/蛋白质的功能：将已知的生物学知识
进行分类表示

 三类术语 (Term):
 Cellular component: 在哪里？

亚细胞结构、定位以及大分子复合物

Nucleus, telomere和RNA polymerase II holoenzyme
 Molecular function：我是谁？

基本的活性或任务

Carbohydrate binding和 ATPase activity
 Biological process: 干什么？

生物学目标或目的

Mitosis或purine metabolism
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Cellular Component

基因产物在哪里？
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Molecular Function

Kinase activity

insulin binding
insulin receptor activity

drug transporter activity

基因产物的活性或任务
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Biological Process

cell division

transcription

limb development Courtship behavior
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GO术语包含的内容

 term: gluconeogenesis (糖原异生)

 id: GO:0006094

 definition: The formation of glucose from 
noncarbohydrate precursors, such as pyruvate, 
amino acids and glycerol. 

 Synonym: glucose biosynthesis (葡萄糖生物合成)
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GO术语不包含的内容

 GO仅包括正常的功能和过程

不包括疾病过程

不包括实验条件

 不考虑进化关系

 不包括基因产物本身

 不是基因命名的体系
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基因本体的结构

 基因本体被组织为层次性的有向非循环图
(Directed acyclic graph, DAG)

 每个术语
可以有一个多个父亲术语

 0个，1个或多个孩子术语

 术语通过两类关系连接
 is-a
 part-of
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父子关系

Chromosome

Cytoplasmic 
chromosome

Mitochondrial
chromosome

Plastid 
chromosome

Nuclear 
chromosome

孩子术语是父亲术语
的一个子集或实例
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父子关系

One-to-many parental relationship Many-to-many parental relationship

Each child has only 
one parent

Each child may have 
one or more parents

DAG: Directed Acyclic Graph
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有向非循环图的实例

[other organelles]
chromosome

Intracellular organelle

nucleus

nuclear chromosome

cell part

cellular_component

mitochondrial 
chromosome

[Other types of 
chromosomes]

is_a
part_of
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True Path Rule

 从孩子术语到上层的父亲术语的路径必须是真实的

is-a 

part-of 
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基因本体的维护

 废弃 (Obsolete): 术语被去除或重新定义

 基因本体的ID永不删除

 对每一个废弃的术语，需要说明为何该术语废弃

Obsolete Cellular Component
Obsolete Molecular Function

Biological Process

Obsolete Biological Process

Molecular Function
Cellular Component
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AmiGO
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功能注释：Gene Ontology
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PHI-BLAST: find domain
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填入蛋白质的FASTA序列
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BIR domain
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结论1

 核酸序列标识符：NM_001168.3
 该基因为人类BIRC5基因

 人类BIRC5蛋白质包含142个氨基酸，序列标识符
为：NP_001159.2

 染色体定位：17q25.3
 基因组坐标：78214253-78225635/ 78214317-

78223551（BLAT）
 功能分析：凋亡、细胞分裂、染色体分离等

 BIRC5具有保守的功能结构域BIR
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UniProt BLAST

 https://www.uniprot.org/blast
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提交序列
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BIRC5：O15392
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BIRC5的蛋白质信息
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BIRC5的功能
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BIRC5的亚细胞定位
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PSORT II

 https://psort.hgc.jp/form2.html
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WoLF PSORT

 https://wolfpsort.hgc.jp/
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基因本体注释
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翻译后修饰
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细胞信号通路

G1/S检验点：

有调控方向
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KEGG PATHWAY Database

 https://www.genome.jp/kegg/kegg2.html
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KEGG

 生物分子的相互作用和反应网络

 手工收集和绘制

 KEGG PATHWAY
代谢通路

遗传信息的处理

环境信息的处理

细胞过程

人类疾病

与药物开发的关系
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KEGG搜索结果
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Human BIRC5 

参与通路：癌症、结肠癌、乙肝感染
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Hepatitis B (hsa05161)
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GeneCards

 https://www.genecards.org/
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BIRC5的标识符和别名
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BIRC5基因的组织特异性表达信息
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BIRC5蛋白的组织特异性表达信息
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药物 & 化合物信息
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GENATLAS

 http://genatlas.medecine.univ-paris5.fr/
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基本信息
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BIRC5疾病相关信息
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OMIM

 https://omim.org/
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BIRC5 in human cancer
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人类BIRC5在酵母中有同源序列吗？

获得序列
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在酵母中进行序列比对
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酵母BIR1: P47134
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酵母BIR1的信息

人类BIRC5在酵母中的同源序列可能是BIR1
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PDB：三级结构数据库

https://www.uniprot.org/uniprotkb/O15392/entry#structure
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BIRC5的三级结构信息

https://www.rcsb.org/structure/1E31



Bioinformatics, 2025, HUST

Raswin: 三级结构显示
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结论2
 BIRC5的细胞亚定位：胞质、细胞核

 BIRC5功能有：
 在肿瘤形成过程中可能起一定作用

 阻碍G2/M期的细胞编程性凋亡

 Chromosomal passenger complex (CPC) 的成员之一

 参与的生物学通路：癌症、直肠癌、乙肝

 蛋白产物在血浆和胃中表达

 在人类肿瘤中选择性高表达

 人的BIRC5在酵母中的同源序列可能是BIR1
 BIRC5的三级结构已知，在PDB中的标识符为1E31
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作业 1#

 通过DNA测序得到小鼠（Mus musculus）有丝
分裂相关基因X，部分序列如下：

GATGAGCTGCTTATCCTACAACGAGAAGTCGGACATCTGGTCCTTG
GGCTGCCTGCTGTATGAGCTGTGTGCACTAATGCCTCCCTTTACAG
CTTTCAACCAAAAAGAGCTAGCTGGGAAAATCAGGGAAGGGAGGT
TCAGGCGCATCCCCTACCGCTACTCTGATGGCTTGAATGACCTCAT
CACTCGGATGCTGAATTTAAAGGACTACCATCGACCTTCAGTGGAA
GAAATTCTGGAGAGCCCTTTGATAGCAGACTTGGTTGCAGAAGAGC
AAAGGAGAAATCTGGAGAGGAGAGGACGGCGCTCAGGCGAGCCT
TCGAAGCTGCCGGACTCCAGCCCTGTGCTGAGCGAGCTCAAGTTG
AAGGAAAGGCAACTGCAGGATCGAGAGCAAGCACTCAGAGCTCGG
GAGGACATCCT
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问题：

 1. 该小鼠基因X的名称是什么？GenBank数据库中的标识符
和小鼠基因组的坐标是什么？

 2. 基因X在人类基因组中的同源序列及其标识符是什么？

 3. 在人类中，该同源基因的蛋白产物及标识符是什么？其功
能和细胞亚定位是什么？该基因是酶吗？如果是的话，有没
有保守的功能结构域？

 4. 该基因在酵母（Budding yeast）中是否保守？如果保守，
潜在的同原序列及标识符是什么？

 5. 该基因的人类同源序列是否有三级结构？PDB中的标识符
是什么？


