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Linee guida

Il livello di complessita di questa esercitazione e medio-alto

Cercate di risolvere il problema dopo aver compreso gli schemi
dai database presentati

| template script di questa esercitazione sono estremamente
semplici ... non fatevi ingennare da questa apparente semplicita
la difficolta dell’esercizio risiede nella necessita di costruire
le interrogazioni in linguaggio SQL e di itegrarle in maniera
opportuna negli script. Come sempre il codice che mi invierete
DEVE essere commentato (in questo caso il commento
riguardera principalmente le query SQL).

Modalita di svolgimento dell’esercitazione:

Nessun file da scaricare questa volta ... lo script di base per
effettuare le query SQL & molto contenuto ed & r iportato in queste
slide.

Lo stesso vale per gli esercizi sulle APl Ensembl core (trovate
molti piu esempi risolti mediante le APl che mediante SQL...
Questo dipende dal fatto che la difficolta intrinseca degli esercizi
SQL sta nella necessita di dover esplorare lo schema della
banca dati Ensembl).




Tipi di banche dati biologiche:

Collettori primari:

Sequenze sottomesse direttamente dai laboratori di ricerca alle
banche dati Genbank, DDBJ ed EMBL. Qualita bassa, a volte contengono
errori di annotazione.

Banche dati secondarie:

Le informazioni contenute in queste banche dati sono curate
manualmente: qualita superiore. Spesso sono banche dati specializzate
nel senso che contengono un solo tipo di informazione (seq. proteiche,
seq. di trascritti, ...).

Banche dati associate a progetti genomici:

Le sequenze genomiche sono un tipo di dato molto particolare. Esse si
prestano ad essere annotate a diversi livelli. A causa di questa
caratteristica la loro annotazione richiede I'utilizzo di informazioni
derivanti da un numero consistente di banche dati esterne. Come
conseguenza le banche dati associate a progetti di annotazione
genomica sono gli strumenti di elezione per INTEGRARE il contenuto di
altre banche dati in modo da ottenerne una rappresentazione
unitaria.




Tipi di dati biologici (solo alcuni)

Livello dei trascritti misurati in particolari condizioni: esistono siti
dedicati a collezioni di esperimenti microarray (es. NCBI Gene
Expression Omnibus (NCBI GEO), )
Annotazione funzionale di proteine: «funzionale» viene utilizzato
come termine a «basso» livello, annotazione di una sequenza
proteica residuo per residuo. Molti tipi di annotazione: siti di
fosforilazione, presenza di ponti disolfuro, struttura secondaria della
proteina, struttura 3D della proteina. Sito di riferimento € una banca
dati che integra le informazioni di diverse banche dati: Uniprot
(Universal Protein Resource, =

Annotazione funzionale di geni: «funzionale» viene utilizzato
come termine ad «alto» livello. Creazione di vocabolari controllati a
partire da materiale reperibile in LETTERATURA. Team di curatori
assegnano ogni gene ai termini dei vocabolari (ontologie). Sito di
riferimento: Gene Ontology ( )
Variabilita genetica: Database dedicati a SNP (es. NCBI dbSNP) e a
progetti su vasta scala (HapMap). Esistono inoltre databases dedicati
a studi di associazione genome-wide (es GWAS central)

E MOLTI ALTRI ...


http://www.ncbi.nlm.nih.gov/geo/
http://www.uniprot.org/
http://www.geneontology.org/
http://www.gwascentral.org/index

Esistono molti tipi di banche dati ... perché quelle
associate a progetti di annotazione genomica
dovrebbero essere considerate piu «importanti» di
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Se «proiettiamo» tutte le informazioni disponibili (seq.
espresse, seq. proteiche, motivi regolatori ecc.) sul
genoma rendiamo tali informazioni piu semplici da

consultare perché il genoma assume il ruolo di elemento
di riferimento!
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BROWSERS GENOMICI

Ne esistono diversi: Principalmente 3, NCBI map viewer (
), Ensembl (
) e UCSC genome browser (
) .
Presentano le stesse informazioni, ma in modo diverso: tutti e
tre permettono di trovare la posizione genomica di una sequenza
(mediante allineamento o ricerca per parola chiave) e di visualizzare
la regione genomica associata.
| dati contenuti nei browser genomici dipendono dal
contenuto di altre banche dati: necessita di aggiornare i dati
molto spesso. Ensembl viene aggiornato mensilmente .
Produzione dei dati di annotazione genomica: E' un processo
cosatoso dal punto di vista delle risorse di calcolo (allineamento di
intere banche dati di sequenze al genoma). | principali browser
genomici contengono piu di un genoma (in realta contengono molti
genomi). E' un processo basato su pipeline di annotazione
automatizzate.



http://www.ncbi.nlm.nih.gov/projects/mapview/
http://www.ensembl.org/index.html
http://genome.ucsc.edu/
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external quks

Ensembl:

Genome view

BLAST/BLAT | BioMart | Tools | Pzwnloads | Help & Documentation | Blog | Mirrors

Lbcation: 13:32,889,611-32,973,347

|
Location-based displays |
~ Whole genome |

Chromosome 13: 32,889,611-32,973,347
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external quks Ensembl:

I
I
I
I

Gene view

Login
BLAST/BLAT | BioMart | Tools | Downloads | Help & Documentation | Blog | Mirrors

Human (GRCh37) »
Gene-based displays

Loca'ion: 16:85,833,290-85,640,608 Gene: COX4I1 Transcript: COX411-001

Gene: COX4l1 (ENSG00000131143
—Ge!'nasur_nmaryI ,’ ( ) Gene Stable ID
- gﬁgf}i:ianré82£'isd(e1n}ce || Description cytochrome c oxidase subunit IV isoform 1 [Source:HGNC Symbal;Acc:22b5]
I~ Sequence " Location Chromosome 16: 85.833.290-85.840.608 forward strand.
B FEaxterlnet:I references I, || Transcripts E  There is 1 transcript in this gene . .
~ Regulation ( ) I k
ET'(:_mparatwe Benomics. I Tra N SC Il pt S IN S
Genomic alignments Show/hide columns Fiter: | . .
Bl Gene Tree (image) | ( ) | k
Gene Tree (text) | Name Transcript ID Length (bp) Protein 1D Length (aa) Biotype CCDS 4/ PrOteI n S I n S
o ?]ETB Tree E&“Q”mem I COX411-001 | ENST00000253452 708 ENSP00000253452 169 Protein coding | CCDS10955 g e n e ra | I nfo
rthologues | —
Paralogues (1) | © Transcript and Gene level displays |
Protein families (1) . ) .
B Genstic Variation | In Ensembl we provide displays at two levels:
xarlailnn ;I'able | @ Transcript views which provide information specific to an individual transcript such as the cDNA and CDS sequences and protein domain annotation.
ariation Image __
U‘Eﬁ‘ern_' O — = —d ® Gene views which provide displays for data associated at the gene level such as orthologues paralogues, regulatory regions and splice variants.
B- |DT_|?SrtSDDrT| annotation This view is a gene level view. To access the transcript level displays select a Transcript ID in the table above and then navigate to the information you want using the menu at the left hand

side of the page. To return to viewing gene level information click on the Gene tab in the menu bar at the top of the page.
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Gene summary help
= Manage your dat
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Syl‘lDl‘l)‘l‘l’lS COX4. CO¥4-1 [T:> view sll Ensembl genes linked to the name click I"EIE.]
CCDS Thi i ber of the H CCDS set: CCD310955 i
EET— is gene IS.E mer-n er of the Human se < a nnotatlons
Gene type Known protein coding

Prediction Method Gene containing both Ensembl genebuild transcripts and Havana manual curation, see aricle.
Alternative genes This gene corresponds to the following database identifiers:
Havana gene: OTTHUMG00000137649 [view all locations]

Toolbar:
Export seq:
Export annot.




Automatizzazione del processo di annotazione di una
sequenza genomica
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Architettura del browser genomico Ensembl

Automated annotation
pipeline

data

Core Database
database relazionale

(MySQL)

Structured Query Language (SQL)

Application Progre ace (API) ... PERL

e-.,web browser (end user)




Architettura del browser genomico Ensembl
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Structured Query Language (SQL) e (R)DBMS

| database sono estremamente eterogenei per quanto riguarda la loro struttura e la
quantita di dati contenuta. Essi possono essere costituiti da file di testo ASCIl o
file che rappresentano complesse strutture composte da alberi binari (ad es.
Oracle o Sybase). In ogni caso un database é un contenitore di dati.

PROBLEMA:
Se un database e una semplice collezione di dati ... chi tiene
traccia del cambiamento dei dati stessi?

Questo ¢ il ruolo dei sistemi di gestione delle basi di dati (database management
systems o DBMS). Alcuni DBMS sono relazionali. In tal caso ci si riferisce ad essi
come relational DBMS o RDBMS. Le relazioni su cui si basano i sistemi RDBMS
assicurano che diverse colelzioni di dati (ad es. tabelle) possano essere
interrogate “all’unisono”. Le relazioni, di fatto, rappresentano delle regole di
integrita referenziale tra collezioni di dati. Supponiamo di avere un RDBMS che
contiene | dati di tutti gli impiegati di un azienza e di avere 2 tabelle: reparto e
impiegato. Tra di esse potrebbe esistere una relazione che permette I'inserimento

di un nuovo impiegato SOLO se esso é assegnato ad un reparto esistente.



Structured Query Language (SQL) e (R)DBMS

Un database relazionale (come quello associato alla maggioranza delle banche
dati genomiche) é costituito da :

1.Una parte INVARIANTE nel tempo detta database schema. Essa definisce la
struttura logica delle unita di memorizzazione delle informazioni. Tale struttura, di
solito, viene rappresentata sottoforma di tabella. La rappresentazione tabulare
permette di nascondere | dettagli del formato reale di memorizzazione su disco.

1.1 dati veri e propri: ad essi ci si riferisce con il termine generico di istanze. Per
ogni tabella presente nella banca dati € disponibile una DEFINIZIONE composta da
numero e nomi dei campi (colonne) della tabella, tipo di dato ammesso in ogni
campo e altre caratteristiche (che descrivono ad esempio, il coinvolgimento di una
relazione di integrita associata ad un dato campo). Prima di inserire una nuova
riga in una tabella il sistema RDBMS verifica che la colelzione di dati (la riga della
tabella) tispetti tutte le specifiche della tabella stessa. Un altro modo comune di
riferirsi alle righe delle tabelle ¢ il termine RECORD.



Esempio di db schema per collezione di CD

artlst
PK lid int identity
T varchar{255)
qid char(36)
madpending | int
albummeta sartnanmse varchar(255)
page int
PH.FK1 |id Init i
tracks |int
discids | int
discid trmids | int
PE |id int identity
FK1 | album int album
disc char(Z8)
o tox PK |id int identity
modpending |int FK1 |artist Int
P varchar|255)
gid chan(36)
tac modpending |int
attributes int
PH |id imit identily pane ine
FE1 |album | int
discid | char|2B)
tracks |Imt
leachoit | it
tracki imt ;
mck2 | int relazione
trackd |imt - a _r
SR Le relazioni si basano
tracksd |int sul concetto di CHIAVE...




Esempio di db schema per collezione di CD

= COMPANY

L‘ &

rI

5 + COMPANY _ID : NLIMBER

MAME : WVARCHAR

FE_COMPANY_ID

™1 DEPARTMENT

LJ .

+ COMPANY _ID : NUMBER

+ DEP_ID : NUMBER
MAME : VARCHAR

Relazione 1l:x ... una
compagnia
ha molti impiegati. Un
impiegato non puo essere
inserito nel database se non e
Fi¥ COMPANY |BSSocCiato ad una compagnia

o [ EMPLOYEE

= =

+ COMPANY _ID : NUMBER
+ DEP_ID : NUMBER

+ EMP_ID : NUMBER,
® | NAME : WVARCHAR 1

©

Fi_DEF COMPANY_ID DEP_ID

Le relazioni si basano

MGRE_ID : NUMBER

FE_MGR COMPANY_ID DEP_ID MGE_ID

sul concetto di CHIAVE...



Chiavi primarie e chiavi esterne

o

| COMPANY
.1 el
+ COMPANY _ID DMUMEBER
MANME R VARCHAR
\
\
\

\
\
\
\

\
FK_COMPANY D
—] DEF‘AF:.'\IMENT
\

LJ. .

+ COMPANY _ID \.\\NUI'-.-'IEEH
+ DEP_ID : NUMBER
MAME : VARCHAR
\

\

]
0
00

o0

\
\
\
\

/
FE_DEF EE!I'I.I'II\]'\,-“-.HT_ID DEF’_IDI/
\

FE_COMPANY_ID

=] EMPLO

= =

+ DE el MUMBER
+ EMP_ID : NUMEBER
MAME : VARCHAR

MERE_ID : HUMBER
/

1

DEVONO avere lo
stesso tipo di dato
(spesso hanno lo
stesso nome)

CHIAVE
PRIMARIA

CHIAVE ESTERN>

LIMBER

/

‘ ]

FE_MGR COMPANY_ID DEP_ID MGE_ID

Questa relazione si basa su due campi:

COMPANY _ID (tabella COMPANY) e COMPANY _ID (tabella EMPLOYEE)



Interazione con RDBMS e ruolo di SQL

E’ necessaro uno strumento che permetta di interagire con la banca dati. Questo ruolo é
svolto da un linguaggio standardizzato detto Structured Query Language (SQL). SQL
permette non solo l'estrazione dei dati ma anche la creazione/modifica di database e
tabelle nonche la definizione di vincoli relazionali. SQL si divide in:

*‘DATA DEFINITION LANGUAGE (DDL): linguaggio di definizione dei dati, serve per
creare databases, definizioni di tabelle e vincoli di integrita referenziale. Permette
inoltre di modificare la struttura di tabelle esistenti.

*‘DATA MANIPULATION LANGUAGE (DML): insieme di enunciati che permettono,
principalmente, di estrarre informazioni da una banca dati.

4

A noi interessa DML (DDL non verra trattato)




Operazioni realizzabili mediante SQL DML

SQL DML permette di realizzare diverse operazioni che possono essere attribuite a tre
grandi macrocategorie:

‘PROIEZIONE: Estrazione di attributi (valori contenuti in un sottoinsieme di
colonne di una tabella specificate dall’utente)

‘ESTRAZIONE: Selezione di alcune righe (record) da una tabella nel caso in cui
queste corrispondano ad alcuni criteri specificati dall’utente

*JOIN: Interrogazione simultanea di piu tabelle basata su relazioni.
Concettualmente equivale a creare in memoria una macrotabella costituita dai dati
contenuti in piu tabelle. Solitamente dopo il join viene effettuata un’estrazione.



Esempio di PROIEZIONE

T1

Nome | Cognome Nato il | Natoa
Anna Rossi 212171 TO
Gigi Bianchi 23/4/80 lvrea
Iris Bianchi 15/9/45 CN

La proiezione di T1 sugli attributi Nome e Cognome restituisce

Cognome

Rossi
Bianchi
Bianchi




Esempio di ESTRAZIONE (o selezione)

T

Nome | Coghome Nato il | Natoa
Anna Rossi 212171 TO
Gigi Bianchi 23/4/80 | Ivrea
Iris Bianchi 15/9/45 | CN

\ 4

La selezione dei record di T1 tali che “Nato il >= 1/1/1960” restituisce

T2

Nome | Cognome Nato il Nato a
Anna Rossi 212171 TO

Gigi Bianchi 23/4/80 lvrea




Esempio di JOIN
Chiave primaria
T1 T2
Titolo |Autore | Codice Utente | Cod libro
Poesie | Rossi 111 :F_P_i;;p_o___ EETTRN
Prosa | Verdi 222 I| Pippo | i 222 _‘__:
Elegie | Verdi . 333 Pluto - 111,

Chiave esterna

~<
~
~
~
~
~
~
~<
~

~
~
~<

~

Il join fra le due tabelle restituisce =~

v NB: nessun utente ha
acquistato questo libro

T3

Titolo | Autore| Codice | Utente | Cod libro
Poesie| Rossi | 111 Pippo 111
Poesie| Rossi | 111 Pluto 111
Prosa | Verdi | 222 Pippo 222

Il libro non e presente
nei risultati




Estrazione di dati mediante SQL: enunciato
SELECT

E’ lo strumento principale per estrarre records. Ha una struttura composta da 3 parti:

1.Nella prima parte vengono specificate le operazioni di proiezione (nel senso che
specifichiamo quali campi (colonne) vogliamo estrarre e di quali tabelle)

1.Nella seconda parte viene specificata la tabella (o la macrotabella definita mediante
una o piu operazioni di join) da cui vogliamo estrarre i dati

1.Nella terza ed ultima parte & possibile specificare i criteri di estrazione ossia
I'insieme di regole a cui un record DEVE essere conforme perche venga restituito tra i
risultati dell’interrogazione (query) SQL.

Struttura :

SELECT _1 FROM 2 WHERE 3 :

L}

WARNING: alcuni programmi richiedono che
la stringa di interrogazione SQL termini con ;



|| database Ensembl core contiene una tabella gene:

Esempio di utilizzo di enunciato SELECT

%

DESCRIBE gene;

Rappresentazione semplificata (nomi
campo + simboli ma non tipo di dato).

Comune in molti strumenti ad
interfaccia grafica ed estremamente
comune nei diagrammi che
descrivono ' '

dati

scrizione dettagliata (nomi campi, tipi di dato ..\)
SQL:

Field Type w11 |gewy  |Defaumic |Extra
[ lgene_id int(10) unsigned 168 |NO 7@ . (NULL) | ok |auto_incrementc
Ebinnype varchar (40) . . . NUULL)
'O |analysis_id smallint({5) unsigned C h I ave p rrm a ri a —Z08 N0 MUL (MUY
[ |seq_region_id int(10) unsigned No MUL MOLL) S
E seq region_start int{10) unsigned M~ {NULL) S, [ ok
[ |seq_region_end int(10) unsigned . . (NULL) h 0K : gene v
0 |seq_region_strand tinyint (2} C h I a V I e Ste rn e No {NULL) NI
00 [display xref id int(10) unsigned YE3 MUL (NULL) [ ox A .
00 [source varchar (20) No (NULL) [ k| ! gene—ld
C0|status enum ( "ENOWN', "NOVEL", " PUTATIVE', "FREDICTED', "KNOWN_BY_ FRO... YES (NULL) [ or
00 [description text [ 4B |¥ES (NULL) [ ox| <2 blﬂtype
00 |is_current tinyint (1) Ho 1 [ 1B
Ecanonical_transcript_id int{10) unsigned o (NULL) [ ok ) ana|y3|s |.d
|0 |canonical_annotaticn varchar (255) TES (NULL) [ om| -

» seq_region_id

> seq_region_start
.~ seq_region_end

» seq_region_strand
»display_xref _id

» source

~ status

~ description
~is_current
2 canonical_transcript_id

~ canonical annotation

>




Esempio di utilizzo di enunciato SELECT

Conoscendo la definizione (struttura) della tabella(e) a
Ccui siamo interessati possiamo scrivere la query SQL per
estrarre dati da essa(e):

proiezione
A

[ \
SELECT gene_id, biotype, status FROM4gene;

-

Nessuna proiezione: estrae
tukt | campi estrae tutti i record disponib

v
SELECT FROM

‘protein_coding’;

*

WHERE
A

Criterio di selezione: estrae solo |
geni che codificano per proteine

gene biotype

Nessun criterio di selezione ..

~| gene

' gene_id

» biotype
~analysis_id

» seq_region_id

> seq_region_start
i/’ seq_region_end

~ seq_region_strand
»display_xref _id

» source

~ status

~ description
~is_current

2 canonical_transcript_id

~ canonical annotation

>




Strumenti free per I’'accesso a banche dati
relazionali

Proveremo ad effettuare alcuni esperimenti pratici utilizzando
uno strumento free: MySQL workbench

Scaricatelo da questo sito:
( scaricate |'ultima versione)

Provate ad installarlo in una directory in cui avete i permessi
di scrittura.

Una volta installato definite | parametri per una nuova
connessione:

File -> New connection

Valori: Accesso in
Nome connessione EnsEMBL sola lettura
MySQL Host Address ensembldb.ensembl.org

Username anonymous

Port 5306
(lasciate vuota la password che non serve)



Alcuni elementi di finestra principale di un client

sql

"= Ensembl/homo_sapiens_core_62_37q - anonymous@ensembldb.ensembl.org EIE

E! homo_sapiens_core 48_36j

E! homo_sapiens_core 49_36k

E! homo_sapiens_core _50_361

E! homo_sapiens_core_51_36m

E! homo_sapiens_core_52_36n

E! homo_sapiens_core_53_360

E! homo_sapiens_core 54_36p

! homo_sapiens_core 55_37

E! homo_sapiens_core 56_37a

E! homo_sapiens_core 57_37Tb

Ej homo_sapiens_core_58_37c

Ej homo_sapiens_core_59_37d

Ej homo_sapiens_core_60_37e

E| homo_sapiens_core 61_37f

Eromo spiens coe 62 379

E! homo_sapiens_coreexpressionatlas_60_37e
E! homo_sapiens_coreexpressionatlas_61_37f
E! homo_sapiens_coreexpressionatlas_62_37f
E! homo_sapiens_coreexpressionest_51_36m
E! homo_sapiens_coreexpressionest_52_36n
! homo_sapiens_coresxpressionest_53_360
E! homo_sapiens_coreexpressionest_54_36p
E! homo_sapiens_coreexpressionest_55_37
E! homo_sapiens_coregoressionest_56_37b

| homo_sapiens_ cionest 57_37h

‘"I EEEE AR E R E AR EE R E AR EEEEEE

-

Reasons for upgrading to Professional/Enterprise/Ultimate: Automate database comparisons

., Query
1

Inserite qui le query SQL
(esecuzione query: F9)

|

i | b

w1 Messages| [ 2 Table Data |l1§ Info

F%] 4 History ‘

Riquadro risultati
(0 messaggqi di errore)

Database disponibil

a nol in

teressa homo_sapiens core 62 379
(click sx per selezionarlo)




Interrogazione diretta di Ensembl

Proviamo ad utilizzare le sequenti query SQL:

1.SELECT * FROM gene LIMIT 100;
2.SELECT status FROM gene;
3.Deselezioniamo la casella ‘Limit rows’

(1000 record)
(quanti record

otteniamo?) !
4 | m | / 3
/
- - 2 T
# 1 Result @ 2 Profiler | @ 3 Messages | [ 4 Table Da“cé\ 4% 5 Info | "5 6 Histork
= BT [{Head Oinby) v] ;) g m Ej ) Form @) Grid  [] Limit rows )First rov: 1I_I} [[¥] # of rows: L
/
3tatus / -
/
30_37e L_JNJHET / [
51_37f [ |Faowy /
32_37f L HEORH /
36m [ |PuT2TIVE /I
' 36n O |exiown II
360 L KHOWN I
36p O |xiowy /I
37 ml /
37k L KHOWN / v
B [ BIEE T VS 0] !
__B?b =zelect status from gene /
> /

Exec: 00:00:00:202

Total: 00:00:00:202

Lnl, Col 24

Connectio




Interrogazione diretta di Ensembl
Quali sono i possibili valori presenti un una data colonna?

SELECT DISTINCT(status) FROM gene;

Quanti record ottenete? «

# 1 Result | 2 Profiler | @ 3 Messages

B B % [Readony) ~|EEHDE

3tatus
OWH
FUTATIVE
HOVEL

OO0

NON utilizzeremo SQLyog per realizzare i nostri accessi diretti ad
Ensembl (utilizzeremo Perl), ma esso e uno strumento molto
comodo per testare le query SQL prima di inserirle in uno script,
in modo da essere sicuri che si comportino secondo le attese.




Esecuzione di query SQL da remoto in Perl

}Librerie SQL

# PERL MODULES
use DBRI;
use :-DBD.c imysqgl;

# CONFIG VARIABLES
Splatform = "mysql";

Shost = "ensembldb.ensembl.org";
Sport = "5306";

Suser = "anonymous";

$pW IR n,.

Sdatabase="homo sapiens core 62 37g";

#DATA SOURCE NAME #########4##H4#HH4#HH4H4HHHHHHHHH4H
Sdsn = "dbi:mysqgl:Sdatabase:$host:5306";

#CONNECTION ####H###444#44444dd4ttH444444444444444
SDBIconnect = DBI->connect ($dsn, Suser, Spw);

fQuery ####HHHHFHHAHAAAAAAAAARAASHSRFHSAAAHARAHAS
$sglquery = "select * from gene limit 10";

$Ssth = $DBIconnect->prepare ($Ssqglquery) ;
$sth->execute;

#PRINT RESULTS ##############H#H#4HHHHHHAHHHHHHEHS
while (Qrow = $sth->fetchrow array) {

print "@row\n";

}

—

IConnessione

—

—

—

~Parametri di connessione

—Interrogazione

\LStampa risultati




Esecuzione di query SQL da remoto in Perl
# PERL MODULES : s
use DBI; }lerene SQL

use :-DBD.c imysqgl;

# CONFIG VARIABLES

Splatform = "mysqgl";

S$host Tensemblidbensenbl cokrgts arametri d| Connessione
Sport = "5
Suser = "a
SN
Sdatabase=

#DATA SOUR(
Selen-=-Yely

#CONNECTIOI
SDBIconnec

#Query ##4# ppm install dbi
$sqlquery PPpmM install DBD-mysqI

Ssthi=cDB
Ssth->execute;
#PRINT RESULTS ########4 44 #HHtH#44444444HHMHH444444

while (@row = S$sth->fetchrow array) ({ tampa risultati

print "@row\n";

}




Esecuzione di query SQL da remoto in Perl

Sembra tutto relativamente semplice ... quindi dov’'é la difficolta? La
difficolta sta nella costruzione delle stringhe che contengono le query
SQL. Noi abbiamo visto un esempio che interroga 1 tabella del
database core di Ensembl dedicato ad homo sapiens.

Ma quante tabelle contiene questo database?

7

S e “LReazioni comuni:
Database? homo_sapiens_core_62_37g
T ~K
{ Tables (73) ) l)Sono troppe ...
| Find Redundant Indexes | [I)Potevano
Find the redundant indexes of each table in the database. Read more Costru | re un
_ ttne mows | DRtR  Index  Total database meno
S5ize Size Size
alt allele MyISAM a i 1K 1K
analysis MyISAM a7 T.29K SK 12.29K
analysis descripticn MyISAM &7 26.32K 2K 28.32K
aisembly MyISAM 100.53K 2.55M 5.76M B8.32M
assembly excepticn MyISAM a5 3.15K BK 11.15K
attrib type MyISAM 204 13.98K 10K 23.99K
coord system MyISAM 2 264 TK 7.26K
density feature MyISAM 2.63M 65.70M 124.99M 190.69M Database SChema
density type MyISAM & 94 3K 3.08K
dependent xref MyISAM 1.67M 21.76M 6l.68M 53.43M




& asm_seq_region_id —c?..
@ cmp_seq_region_id —“1.
~asm_start

2 asm_end

»cmp_start

»emp_end

2ari

>
L

processo di

Ensembl core db schema ()

| meta_coord v
stable_name

@ coord_system_id
»max_length

>

_| karyotype ¥
! karyotype_id
¥ seq_region_id _\m
»seq_region_start 3 )
seq_region_end \\ ) | coord_system ¥ L -
#band \ == |/ coord_system_id —
2 stain \\ ;"r » species_id
> \ / » name
\‘\ ! 2 yersion
!
- \ / » rank
~—— T i / 2 attrib
T— __:"' — \ i »
T — -‘-'-._ \
~TIso \ /!
- —
e\, |o)searegion v
! seq_region_id "r___
7 ———
o7 rame N T o v
~f AN —— 1 . .
p oS & coord_system_id \ - & seq_region_id
_ Y
. / » length ~ » sequence
¢ assembly_exception_id - 7 > ~, N L
i
@ seq_region_id — “,/ “ N
seq_region_start 4 hY
. mg,_ / ~
2 seq_region_end Iy \\
. . 1
@ exc_seq_region_id — & seq_region_id
»exc_seq_region_start 2 sequence
»BxXc_seq_region_end sn_line
Jori

annotazione genomica non viene effettuato

unicamente sulle sequenze genomiche assemblate. Parte di esso

viene

effettuato

Su

cloni,

contigui, supercontigui ecc..

ANNOTAZIONE esiste in uno specifico sistema di coordinate

OGNI



Ensembl core db schema (ll)

_gene v
! translation_id ! gene_id
@ transerpt_id & biotype
s seq_start <panalysis_id
4 stant_exon_id <»seq region_id
»seq_end < seq_region_start
@end_exon_id ! transcrpt_id “»seq region_end
> b i | [ogene i

< seq_region_strand
N\ | |

<ranalysis i rdisplay_xref_id
','."L @ seq_region_id s source
2 slatus

<»seq_region_start P

< seq_region_end s cument

< seq_region_strand e - u o

di anonical_transcript_|

Qdeplay_srelid <> canonical_annotation
< biotype >
O status
<»description
“»is_cument

N
e <»canonical_translation_id




Ensembl core db schema (ll) : JOIN

7] gene_stable_id v

nometabella.nomecampo
\ & gene_id -
A < stable_id

< version

SELECT g'ene_stable_id.stabEf‘d, gene.gene_id, gene.biotype “=

FROM gene stable id INNER JOIN gene USING (gene_id) 2 modfed date 1

WHERE gene_stable_id.stable_id = 'ENSG00000131143";

)\ 4

E R Y (Readony ~EBEHITE orm o

Iatﬂble_id gene id biotype -
M| IF.HSGUUUUUI:HHE 56410|protein coding ___‘_,--"'
- - - B
(D= -
S pye—— e
[

£ gene_id —l

I | <analysis_id

j.f | < seq_region_id

1 o saq_ragion_start
/ < saq_ragion_and
| <»seq_ragion_strand
/ £ display_xref_id
| “ bioty pe
! O etalus
/ < descrption
! is_curent
! | & canonical_translation_id

f H
/

4 transcript_id
3 stable_id

L version

& created_date
< modified_date

|

[
|
1

|
o
[ gome v !
! gene_id -
< bioty pe
analysts_id
3 seq_regon_id
<»seq_region_start
3 saq_ragon_end
“»sad_ragion_strand
<> display_xref_id
4 SOUNCE
Crstatus
<> descrption
2is_curent
| < canonical_transcript_id
s canonical_annotation
-
A




Ensembl core db schema (ll) : JOIN

] gene_stable_id ¥

SELECT gene stable id.stable_id, transcript_stable_id.stable id;.. .

gene.biotype

FROM gene stable id INNER JOIN gene USING (gene_id)

INNER JOIN transcript USING (gene_id) INNER JOIN

transcript stable id USING (transcript id)
WHERE gene_stable_id.stable id="ENSG00000005955’;

< transcript_id
stable_id

L version

o created_date
» modified_date

|1— ¢ trarscrdpt_id

| 4 seq_region_id

| <> canonical_translation_id

> gene_id
»analysis_id

Jrseq_regon_start
seq_regon_end
»seq_region_strand
< display_xref_id

& biotype

O etalus

< description

s _current

>

< version
& created_date
< modified_date

< biotype
Jranalysts_id

> seq_regon_id
seq_region_start
seq_regon_end

»seq_region_strand

< display_xref_id
& source

2 stalus

<> description

@ ls_cumrent

| < canonical_transcript_id

s canonical_annotation

Estrazione di tutti i

|stable id stable_id |pictype
0 Ewscooo00005955  |EwsToo000485685  protein_coding
[J [ENSG00000005955 |[ENST00000304718 |protein_coding
[J [ENSG00000005955  |[ENST00000495023 | protein_coding
[ [ENSG00000005955  |[ENSTO0000486208 |protein_coding
[ [ENSG00000005955 |ENST00000483256 |protein_coding

>

: trascritti di un gene PSR



Ensembl : AGGREGAZIONE

SELECT gene_stable id.stable id, gene.biotype,

COUNT (transcript.transcript_id)

FROM gene stable id INNER JOIN gene USING (gene id)
INNER JOIN transcrlpt USING (gene_id) GROUP BY

s RDER BY C T(transcript.transcript_id);
CONTEGGIO di tutti | - ordinamento crescente

trascritti di OGNI gene

=1 Result| ‘m2 Profiler | i 3 Mes=zages | E 4 Table Data |I %5 Info | %8 6 History |

i " tr [{HEEId Onby) "’] E = m E}l (") Form @ Grd [ Limit rows  First rove: 4 |0 b af rows: |
I stable id biotype ICOU'HI (transcript.tranacript id) | -

0 ENsG00000249143  |lincRNR 1 (1

[J [EW5G00000246331 lincENR lv

[ ENSG00000247774 lincENR 1

[J ENSG00000245651 lincENRL 1

[ [EW5G00000245867 lincEHA 1

[J [EWsG00000251138 lincENR 1

M I FWMSennnnn2AE26872 7T 4 mA~ADKRTR 1 ik

SELECT gene_stable_id.stable_id, gene.biotype, COUNT(transcript.transcript_id) FRO...

Exec: 00:00:04:227 Total: 00:00:04:227 53334 row(s) Lnl, Coll Connections 1 Upgrad




Ensembl

: AGGREGAZIONE

SELECT gene_stable id.stable id, gene.biotype,

COUNT (transcript.transcript_id)

FROM gene stable id INNER JOIN gene USING (gene id)
INNER JOIN transcrlpt USING (gene_id) GROUP BY

CONTEGGIO di tutti i

trascritti di OGNI gene

DRDER BY COUNT(transcript.transcript_id)
ordinamento DEcrescente

# B % (Readonh) ~| EE W E crom @Gid [lmtrows Frstrow: 4 0 b Hofrows:
stable id biotype ICGUHT (transcript.transcript id} | -

[0 E¥sSG00000154556 |protein coding 65 [

[0 ENSGE00000161249 |protein coding a4 v

[J ENSGE00000178104 |protein coding a4

[J ENSE00000166444 |protein coding 63

[J ENSG00000169338 |protein coding 63

[J ENSG00000204580 |protein coding a0

M iFyocnnnninne A &0 La et R U R T =

SELECT gene_stable_id.stable_id, gene.biotype, COUNT (transcript.transcript_id) FRO...

Exec: 00:00:03:479

Total: 00:00:03:479

1000 row(s) Ln 3, Colll7 Connections: 1 Upgrad




Ensembl core db schema (ll) :
estrazione su base posizionale

SELECT gene_stable id.stable id, gene.biotype

FROM seq region INNER JOIN gene USING (seq_region_id) INNER JOIN
gene_stable id USING (gene _id)

WHERE NOT(gene.seq region start>84966302 OR
gene.seq _region end<84826528) AND seq region.name = '16';

feature feature
start end

/’
-
//
-

# 1 Result| g2 Profiler | @ 3 Messages
Con queste coordinate trova BB Y [(Reiony ~EETE
solo il gene
ENSG00000103196 ... sara
vero?

stable id biotype
[0 ENSG00000103196 |protein_coding




Ensembl core db schema (ll) : e.,

estrazione su base posizionale

SELECT gene_stable id.stable id, gene.biotype

FROM seq_region INNER JOIN gene USING (seq_region_id) INNER JOIN
gene_stable id USING (gene_id)

WHERE NOT(gene.seq_region_start>84966302 OR gene.seq_region _end<84826528) AND
seq_region.name = '16';

-— —

~ ~
Locationy  16:34826528-84966302 J) Go Gene: Go << ][+ D —||>]||=>
~— ey
139.78 Kb Ferward strand pme—
84.84 Mb 84.86 Mb 84.88 Mb 84.90 Mb 84.92 Mb 84.94 Mb 84.96 Mb

Chromosome bands q24.1

Non & un gene...

CRISPLDE-00] =

HGNC Symbeol: CRISPLD2-001

1sembl release 62 - April 2011 @ WTSI/EBI .
solo il gene

orotein doding
Transcript ENSTO0000262424
Gene ENS5G00000103196
Protein ENSP00000262424 R | | |
product \ ||
Location Chromosome 16: \ " by e i Fmi?
84,853,537-84,943,114 \ e W B ARy WY ki hid
24.24 Mb 24.26 Mk X . . \ -] 24,92 Mb 24,94 Mb 24,96 Mk
' miReverse strand Gene type Known protein coding \
Gene Legend N CCDS set Transcript Known protein coding \
""""""""""" 0 merged EnsemblHavana type \
Reg. Featureslege,,. N Gene associated Strand Forward N Non-gene associated
I Follil asso ciated Base pairs 4,837 —\Pmm oter associated
Unclassified
There are currently 341 trackstumed off. Amino acids 487 \\
Ensembl Homo sapienswversion 62.37g (GRCh37) Chromosor Analysis Ensembl/Havana merge \
transoript \ Export Image
: z 7 Gene containing both Ensembl genebuild \
0 Canlgunng the dlsplay transoripts and Hawana manual curation, see \

You currently have 126 tracks in the overview panel and 341 tracks in igure this page" link on the left.

Con queste coordinate trova

About Ensembl | Contact s

ENSG00000103196 ...



Ensembl SQL : e.,
estrazione basata su pattern di testo

SELECT gene_stable id.stable id, gene.biotype, xref.display label FROM gene_stable id
INNER JOIN gene USING (gene_id) INNER JOIN xref ON (gene.display_xref _id =
xref.xref id) WHERE xref.display_label LIKE ‘DIP2%";

# 1 Result ‘w2 Profiler i 3 Messages EE 4 Table Data

R Y Readony ~|BEOTE ornm @G

|stable_id biotype |display_label
O [Evscoooo0160305  |protein coding  DIB2A
[] [EN5G00000066084 |protein coding |DIPZB
[] [EN5G00000151240 |protein_coding |DIP2C

NBB: Tabella xref (external reference) fa riferimento ad un dato mappato sul genoma ma
ORIGINARIO di un’altra banca dati. Nel caso (ad es.) di DIP2A si tratta di un gene symbol
definito da HGNC (HUGO_Gene nomenclature committee)

47.80 Mb 47.90 Mb 48.00 Mb 42.10

APOOO338.2 = APO0D339.2 =
. [ ] _I ]

T ——______Lu L,rl- Ll

B2
L &p......ggr%ﬂsuc Symbol( [}IPEE) X
o8 “APODOZ Gene ENSGO0000160305

Location Chromosome 21:
47 878,812-47,989,926

Gene type Known protein coding
Strand Forward

n Analysis Ensembl/Havana merge gene

L -l
= APOOD gene containing both Ensemkbl genebuild
transoipts and Hawvana manual curation, see
article.
AFUUUSIE. L &=
47.20 Mb 47.90 Mb 42.00 Mb 4210 ‘l




Scrivete una query SQL che restituisca tutti i trascritti di un gene a vostra scelta
(3 pt)

Scrivete una query che restituisca IL NUMERO degli pseudogeni umani
annotati in Ensembl (3 pt)

Scrivete una query che restituisca tutti i geni del cromosoma 1 di tipo diverso
da protein_coding (3 pt)

Scrivete uno script a cui passare come parametro il nome di un gene e che
restituisca il numero dei suoi trascritti e, per ciascun trascritto, | nomi e le
posizioni dei suoi esoni . Potete realizzare l'esercizio mediante piu query
successive (gene - trascritti, per ogni trascritto = esoni) (6 pt).

Scrivete uno script a cui passare come parametro delle coordinate genomiche
e che restituisca le simple feature annotate nella regione genomica, la loro
posizione ed il loro tipo . NB: questo esercizio richiede l'utilizzo di INNER
JOIN da una tabella che dovete identificare ad altre due tabelle:
seq_region e analysis (6 pt).
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