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Plan de travail 

Structure et Organisation des Banques

Formats (séquences) 

Les banques génomiques 

Exemple de manipulation sur Ensembl , comment identifier des SNP ? 



Structure et organisation des banques 

Fichier et formats 

Est-ce que toutes les banques utilisent les formats pour présenter les informations ? 

Harmonisation !

Harmoniser le classement des informations
Utiliser un langage commun pour échanger des informations entre toutes les 
bases 

Genbonk (NCBI)

EMBL 



Formats (séquences)

Format Genbank

Format EMBL

Format FAST

1

2

3



Les séquences (formats) sont stockées en général sous forme de fichiers texte

Le format correspond à l'ensemble des règles : 

Format se présente dans une page 
web 

SOUS FORME 

Une seule pièce d’informations est nommée Entrée

Description générale :

Chaque ligne 

commence par un mot 

clé 

Features : description des 

objets biologiques 

,présentés sur la séquence 

La séquence: 

(nucléotidique, proteique)

// :  fin de l’entrée



Format Genbank



Format Genbank (NCBI, nucléotides) 



Forme EMBL



Forme EMBL /EBI: https://www.ebi.ac.uk/



ID : Identificateur, c'est le nom de l'entrée contenant la séquence. Cette ligne a la 
structure suivante : nom de l'entrée ; classe de la donnée ; molécule ; division ; longueur. 
Le nom est suivi de l'indication de la classe de donnée, puis du type de molécule ADN, 
ARN ou ADNc (XXX si l'entrée n'a pas été annotée) ; ensuite la division à laquelle 
l'entrée appartient et enfin la longueur de la séquence en paires de bases (bp).

AC : Numéro d'accession de l'entrée qui ne varie pas au cours des versions successives 
de la banque. Il peut y avoir plusieurs numéros d'accessions pour une même entrée. En 
effet lorsque deux entrées sont fusionnées en une seule, un nouveau numéro peut être 
attribué à la nouvelle entrée et ceux provenant des ex-entrées indépendantes sont 
conservés



Forme FASTA



Format FAST(commence par l’indice plus grand )



FASTA 



Exemples des navigateurs génomiques 



Genome Browsers= Navigateurs génomiques   

Ensembl « EBI »

UCSC Genome Browser 

NCBI –MAP viewer









Genome Browsers« Ensembl »

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

Banque de données spécialiste

génomique  

Initiée en 1999  

Projet en collaboration entre l’European Bioinformatics Intitute (EBI) et 
le Wellcome Trust Sanger Institute (WTSI) 

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






Sens du gène 

Région 3’ 
UTR 

Partie codante de l’exon Intron



Exons 



Identification des variants génétiques  

Définition : variants : 

versions des gènes créés par des mutations au sein des individus d’une même espèce , chaque 
individu étant génétiquement différent des autres individus

Mutation ponctuelle isolée 

Polymorphisme d'un seul nucléotide (polymorphisme nucléotidique). 

Variation stable de la séquence d'ADN génomique

portant sur une seule base

Beaucoup de SNP n'ont pas d'implications fonctionnelles mais ils définissent un locus unique dans le génome et sont 
polymorphes.

SNP(pour single nucleotide

polymorphism)

rs4275724 



EXONS



Identifier toutes les variantes génétiques d’un 
gène
Pour identifier toutes les variantes génétiques d’un gène :

- il faut cliquer sur l’option variantes ( qui se trouve ) dans la barre , à gauche 

- après avoir identifié le gène dans la banque de données Ensembl



Identifier toutes les variantes génétiques d’un gène



Identification de la séquence nucléotidique du 
SNP :  

Pour chercher la position du SNP dans la séquence nucléotidique il faut :

Aller vers la banque de données généralistes NCBI (https://www.ncbi.nlm.nih.gov)

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


Chercher un SNP (rs256324)

Chercher la position du SNP dans  séquence nucléotidique 



Chercher la position du SNP dans  séquence 
nucléotidique 

cliquer sur : Hide FLANKS  (afficher les l flanqs)



Comment choisir des SNP ? 

Une recherche bibliographique :

- Les polymorphismes répétés dans la maladie 

- Les polymorphismes dans les populations 

Vérifier la fréquence allélique (MAF): entre (0,02-0,05):

-inferieure à 0,02: rare 

-supérieure à 0,05 :très abondante 



SNP exoniques 

SNP faux sens 

++++ SNP: sur le même chromosome 

L’effet des polymorphismes sur la fonction de la 
protéine 

Etude haplotype, déséquilibre de liaison 



Merci 


