
�truktúra eukaryotikýh génovProes tvorby proteínov:

DNA:

pre-mRNA:

mRNA:

proteín:

prepis, transkripcia (transcription)
- skopíruj súvislý úsek DNA

zostrih RNA (RNA splicing)
- vystrihni intróny (introns)

preklad, translácia (translation)
- prelož kodóny, trojice nukleotidov,
na amino kyseliny

exón:
UTR (untranslated region)
kódovací exón

intrón
intergenic region (medzigénový úsek)Transláia: tri bázy mRNA (kodón) → aminokyselina proteínu

U G G U U U G G C U C A
︸ ︷︷ ︸ ︸ ︷︷ ︸ ︸ ︷︷ ︸ ︸ ︷︷ ︸

W F G S

mRNA:

proteín: 5



Bioinformatiký problém: H©adanie génovCie©: ozna£ kaºdú bázu ako intrón/exón/medzigénový úsekggtgaaatgagattgttgtggttaaagatagaaatagagtgtgtaagtatatttaggttttatataatatgatttaaatataaatagagagtatggggtatttggtagtgttgggtgttgtgtgtgtttttgtatggtgataagaaatgtggaagttatggtggaagggagaaaagttggataaggaggaaaaggtggagggggtgaaaaagagtagggggagtggttgggagatggttatagaagtatgaatgttattgtaaatatttaggtggtgggagattggaggatttaaaaagatggtttagagtgtgtgatggttgaggagggtggaggtattggtagggtatttgaggaataatgtggatagaagggtatatatgaaggaatagtgggatgggagagaggggtgattatgtggttttga
Medzigénový úsek Intrón Kódujúci exón

gén 1 gén 2
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Ako spoznáme gény?Signály na hraniiah exónov:krátke re´aze, kde sa viaºu komplexy zú£astnujúe sa na expresii génu

Medzigénový úsek Intrón Kódujúci exón

promoter
signals

start of
transcription

start of
translation

donor
site

branch
site

acceptor
site

translation
stop

AATAAA
box

polyA add.
site

Príklad signálu: donor splie site
Exón Intrónattatatttatggaggtgaggaaagggtgggggtggggattatatatgggtgatggtgagtattaggaatagaagattaaattggtaagtgtgtaatgaagagtgagttttaaggtgggtggtgtagggtagagttgatgagagatgtaaggttggttgtttgagaatatggtgtgaggtggggaagtggggggggtgatgaatttgggatatggtgagagtttttttggagatgagtgtgatgagaaggtagggggtgaagtagtggagaatgagaggtgggatggtaggtgatgttgaggagtttttgtggtattttaaaaggtaattatggagaaatagaaaaa10



Ako spoznáme gény?Zloºenie sekvenie:
• iná frekvenia k-ti báz v kódujúih a nekódujúih úsekoh,

• kódujúe úseky sú 3-periodiké,

• stop kodóny (TAA, TGA, TAG) len na koni poslednéhokódovaieho exónu.Príklad: ak uvaºujeme len jednotlivé bázy, exóny majú via C a G(©udský genóm) a  g tkódujúi exón 0 0.26 0.26 0.32 0.16
1 0.30 0.24 0.20 0.26
2 0.17 0.32 0.31 0.20intrón 0.26 0.22 0.22 0.30medzig. úsek 0.27 0.23 0.23 0.2711



HMM na h©adanie génov: 3-periodiké exónyKodón (trojia báz) → jedna aminokyselina

U G G U U U G G C U C A
︸ ︷︷ ︸ ︸ ︷︷ ︸ ︸ ︷︷ ︸ ︸ ︷︷ ︸

W F G S

mRNA:

proteín:Namiesto jedného stavu pre exón pouºijeme tri stavy v ykle.

20 1

a 0 1 2
0 0 0 0

1 0 0 0

2 0 0 00 0 0
Pr(Ai|Ai−1)
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Nové stavy majú odli²né emisné pravdepodobnosti

a:0.24
c:0.27
g:0.28
t:0.21

a:0.27
c:0.23
g:0.23
t:0.27

a:0.26
c:0.22
g:0.22
t:0.30

0.007

0.999

0.001

0.99 0.99

0.003 0.01
20 1

e a  g t0.24 0.27 0.28 0.210.26 0.22 0.22 0.300.27 0.23 0.23 0.27
e a  g t

0 0.26 0.26 0.32 0.16

1 0.30 0.24 0.20 0.26

2 0.17 0.32 0.31 0.200.26 0.22 0.22 0.300.27 0.23 0.23 0.27
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HMM na h©adanie génov: konzistentné kodónyIntrón m�ºe preru²i´ kodón uprostred, heme pokra£ova´, kde smeprestali.
T G G T G T T A G T T T C A
︸ ︷︷ ︸ ︸ ︷︷ ︸ ︸ ︷︷ ︸

W F S

DNA:

protein:

20 1

0 1 2
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HMM na h©adanie génov: signály

Exón IntrónattatatttatggaggtgaggaaagggtgggggtggggattatatatgggtgatggtgagtattaggaatagaagattaaattggtaagtgtgtaatgaagagtgagttttaaggtgggtggtgtagggtagagttgatgagagatgtaaggttggttgtttgagaatatggtgtgaggtggggaagtggggggggtgatgaatttgggatatggtgagagtttttttggagatgagtgtgatgagaaggtagggggtgaagtagtggagaatgagaggtgggatggtaggtgatgttgaggagtttttgtggtattttaaaaggtaattatggagaaatagaaaaaPridaj sériu stavov medzi exón a intrón:
d1 d2 d3 d4 d5 d6 d7 d8 d9
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HMM na h©adanie génov: elkový model

translation start

donor4
acceptor4

donor5
intron5

acceptor5

donor3
intron3

acceptor3

acceptor0
intron0

donor0

acceptor1
intron1

donor1

acceptor2
intron2

donor2

translation start

Reverse strand Forward strand

translation stop translation stop

intron4

exon intergenic exon
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Stavy vy²²íh rádovRád 0: emisná tabu©ka e ur£uje Pr(Si|Ai)Rád 1: e ur£uje Pr(Si|Ai, Si−1)

Ai Si−1 a  g ta 0.24 0.23 0.34 0.19 0.30 0.31 0.13 0.26g 0.27 0.28 0.28 0.17t 0.13 0.28 0.38 0.21a 0.30 0.18 0.27 0.25 0.32 0.28 0.06 0.35g 0.27 0.22 0.27 0.24t 0.20 0.21 0.26 0.33. . .Na harakterizovanie exónov, intrónov at¤ pouºívame rád 4-5.
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