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• Ensembl 数据库网站开始于 July 2000 ，是一个真核生物基因组注释项目，其侧重于脊椎动物的基因组数据，但也包含了其他生物，如线虫，酵母，拟南芥

和水稻等。

• 2009年，Ensembl基因组项目启动，为植物、真菌、无脊椎动物后生动物、细菌和原生生物基因组提供了特定的门户网站。这些目的是提供分类学参考点，

给出可以理解基因的进化背景，以及所有主要非脊椎动物实验生物、重要农业物种、病原体和载体的覆盖范围。

• 2020年，Ensembl在Ensembl和Ensembl基因组网站上支持了超过500000个基因组，包括快速发布（可快速访问新注释的基因组）和新冠病毒-19（可访

问SARS-CoV-2基因组）。

• 近年来， 随着时间推移， 越来越多的基因组数据已经被添加到了 Ensembl，同时 Ensembl 可用数据的范围也扩展到了比较基因组学、变异，以及调控数

据。

Ensembl数据库简介

◼基本情况介绍

Ensembl 是一个由英国 Sanger 研究所 Wellcome 基金会（ WTSI）和欧洲分子生物学实验室所属分部欧洲生物信息学研究所（ EMBI-EBI）共同协作运营

的一个项目，其目标在于自动的基因组注释，并把这些注释与其他有用的生物数据整合起来，通过网络公开给所有人使用。

➢ 简介

➢ 网址

➢ 发展历史

https://www.ensembl.org/index.html
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• 可以查找物种、DNA、转录物、蛋白质搜索相关条目的入口，网站分为5大标签，分别为

genome、chromosome region、gene、transcirpt、 variation。

• 可以通过关键词查询，也可以用BLAST进行相似序列的搜索，通过BioMart导出序列和基因信息

• 也可以显示各种染色体，可以在染色体水平上选择感兴趣的位点，逐层放大浏览整个基因组。

• 查看不同物种的SNP

• 查看比对到Ensembl基因上的mRNA或蛋白的序列位置

• 上传自己数据

➢ 主站点

脊椎动物 GRCh37.p13：https://www.ensembl.org/info/website/tutorials/grch37.html

GRCh38.p13：https://www.ensembl.org/Homo_sapiens/Info/Index?db

• COVID-19：https://covid-19.ensembl.org/index.html

• 快速检索界面：https://rapid.ensembl.org/index.html

• 原生生物：https://protists.ensembl.org/index.html

• 植物：https://plants.ensembl.org/index.html

• 真菌：https://fungi.ensembl.org/index.html

• 非脊椎动物（昆虫类、线虫类）：https://metazoa.ensembl.org/index.html

• 细菌：https://bacteria.ensembl.org/index.html

➢ 其余站点

➢ 查询内容

◼ 主要功能

➢ 对真核生物的基因组进行自动注释

➢ BLAST和BLAT主要用于序列的短序列比对

➢ Biomart 主要是对数据进行下载

➢ VEP 主要用来对序列其中的多态性位点进行一个功能性的注释

• 对基因组的转录调控区域的自动注释

• 对比较基因组学，也就是跨物种尺度的序列的多态性保守度

等等进行的一个注释。

• 对基因组中的多态性位点进行了定位。

• 对某基因进行功能注释

• 对某基因突变进行结构注释

• 某基因在组织中表达情况

Ensembl数据库简介
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◼网站站点及查询内容

https://www.ensembl.org/info/website/tutorials/grch37.html
https://www.ensembl.org/Homo_sapiens/Info/Index?db
https://covid-19.ensembl.org/index.html
https://rapid.ensembl.org/index.html
https://protists.ensembl.org/index.html
https://plants.ensembl.org/index.html
https://metazoa.ensembl.org/index.html
https://bacteria.ensembl.org/index.html
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在浏览器打开Ensembl数据库的网址，可以跳转至以下主页面。

①

②

③

④

⑤

⑥

① 导航栏

② 工具栏

③ 搜索栏

④ 物种选择栏

⑤ 新闻通知栏

⑥ 其他数据库链接

• BLAST: 短序列对比
• Tools: 在线工具
• Downloads：下载数据

• VEP:对序列其中的多态性位点进行功能性注释
• Biomart: 下载数据
• Help: 帮助文档
• Blog: 博客

• Tools: 所有在线工具
• Biomart: 下载数据
• BLAST: 短序列对比
• Variant Effect Predictor:突变效应预测

• 选择物种
• 点击浏览所有物种
• 可以编辑自己常用的物种快捷链接

• 比较基因组学
• 基因组中的多态性位点定位
• 基因在不同组织中的表达
• 查找基因序列
• 可视化查找数据
• 自己数据在线分析

Ensembl数据库主页面
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在浏览器打开Ensembl数据库的主站点，或在主界面的Favorite Genome中点击human，即可跳转以下界面。

• 基因组版本

• 检索类别及检索框

• 此版本基因组统计数据

• 可下载的DNA序列（FASTA格式）

• 数据版本转化

• 个人数据上传入口

• 转换版本

➢ 比较基因组学——同系物、基因树、多物种全基因相比对

• 比较基因组学所包含的内容

• 可下载信息

➢ 参与调控信息——包含DNA甲基化、转录因子结合位置、
组蛋白修饰、增强子、微阵列注释等

• 参与调控信息所包含的信息

• 实验数据来源

• 所有调控信息下载（GFF格式）

• 核型

• 变异

• 基因树

• 调控特征

• 编码数据

➢ 基因注释，包括编码及非编码序列、剪切体、cDNA、
蛋白序列、非编码RNAs

• 基因注释所包含的信息

• 下载FASTA格式基因注释信息

• 下载GTF、GFF3格式基因注释信息

• 更新

➢ 变异——变异、疾病、表型

• 变异包含的所有信息

• 下载变异信息

• 变异效应预测

• 检索框

• 基因

• 转录本
• 变异

• 表型

• 结构

变异

➢ 基因组版本

Ensembl数据库主站点
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①在所有基因组中检索

②COVID-19基因组

③快捷入口，数据2周更新

④原生生物基因组

⑤植物基因组

⑥真菌基因组

⑦非脊椎动物基因组

⑧细菌基因组

点击链接http://ensemblgenomes.org/链接到Ensembl数据库姊妹网站，即可跳转以下界面或在主界面最下边our sister site点击链接进入。

①

②

③

④

⑤

⑥

⑦

⑧

Ensembl数据库其余网站站点
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◼ Ensembl、NCBI Map Viewer、UCSC是最为常用基因组检索数据库。

➢ Map viewer: 是NCBI 网站上提供的一个非常有用的寻找基因的工具，通过Map viewer你可以了解你感兴趣基因在基因组中所处的位置、基因序列、内含子及外

显子的排列、基因的细胞遗传学图、EST.SNP等等许多有用的信息。点击NCBI首页的Map viewer，即可进入Map viewer。

➢ UCSC:是由University of California Santa Cruz（UCSC）基因组学研究所的跨部门团队Genome Bioinformatics Group开发和维护。该网站已发展为包括大量

的脊椎动物和模型生物的装配体和注释信息，以及用于查看、分析和下载数据的大量工具。

➢ Ensembl 与NCBI Map Viewer和UCSC最大区别表现在以下5点：

• Ensembl的基因数据集是依据mRNA和蛋白序列的数据信息自动注释的。数据来源为新的基因组数据，UniProt/SwissProt和UniProt/TrEMBL的蛋白序列，

NCBI的RefSeq里的DNA和蛋白序列和EMBL的cDNA序列。

• Ensembl是一个开源（Perl API ）的全自动的基因注释软件系统，很多网站都采用Ensembl这套软件系统。

• Ensembl拥有其特有的BioMart功能。BioMart可以依据设定的要求对基 因组进行条件性检索，检索的结果可以以图表的形式给出。

• 与其它数据库相整合，比如DAS。

• 基因组间的比较分析。

Ensembl & NCBI Map Viewer & UCSC
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◼数据来源

Ensembl是常用真核生物参考基因组来源之一，对通用基因的注释有两种：1）Ensembl GeneBuild（自动化注释），速度快、实时更新，在不同物种上均适用；2）

Wellcome基金会的 Havana (VEGA)小组的注释（手工注释），速度慢但是准确，它依据的都是已经验证过的mRNA和蛋白序列来注释，比较费时。

➢ Havana (VEGA)小组的注释有以下6种：

◼注释文件

➢ 一个物种在Ensembl ftp上有多个注释文件，文件包括gff3和gtf两种格式（两者的差

别和转换，请参考此链接内容http://blog.nextgenetics.net/?e=27 ），以gtf为例。

• IG gene：免疫球蛋白家族基因

• TR Gene：T细胞受体基因

• TEC (To be Experimentally Confirmed)：实验证实

• Protein coding： 包括开放阅读框 (ORF)

• Processed transcript：没有开放阅读框（ORF）

• Pseudogene：假基因，是指脱氧核糖核酸（DNA）的碱基序列中，一段与

其他生物体内已知的基因序列非常相似的片段，但因移码突变或者无义突变

破坏了ORF，无法编码蛋白质，发挥原有的基因功能

可通过Ensembl ftp进行下载，注释集通常包括了许多的特征信息，如protein coding genes、ncRNA、repeat features、 mRNA可变剪接等，因此下载之后要根据

项目需求过滤出自己需要的特征信息。

➢ 人类和小鼠基因组的GTF文件与GENCODE计划发布的gene 

set文件相同。

➢ The GENCODE project 的目标为对人类和小鼠基因组提供

高质量的注释信息和实验确证。

➢ The GENCODE gene sets被其他项目作为参考而广泛使用

（如 1000 Genomes）。

• *.gtf结尾的文件，全部的注释结果，一般会使用这个文件。

• *.chr.gtf结尾的文件，包括了所有染色体序列上的注释结果，也包括线粒体染色体的注释信

息，但不包括没有被组装成染色体的序列上的注释信息。每条染色体也有单独的注释文件。

• *.abinitio.gtf结尾的文件，为用Genescan和abinitio基因预测工具生成的注释信息，一般是

denovo注释的结果。

Ensembl数据来源与注释
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Ensembl检索方法---关键词检索

在浏览器打开Ensembl数据库的主页面，在搜索框中输入关键词，且在All species下拉框中选择物种，点击GO，即可进行相关检索。这里我们以BRCA2为

例进行实际操作。

• 检索关键词示例，基因名、染色体位置、疾病名称

①

1

08
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• 基因

• 转录本

• 突变

• 表型

• 基因树

• 分子标志

• 探针特征

• 克隆区域

• 帮助文档

• 蛋白结构域

• 人
• 鼠

• 斑马鱼

• 本词条可链接的条目

• Ensembl号

• 染色体位置
• 类别

①

②

③

④

⑤

• 黑陆龟

• 非洲绿猴

• 非洲驼鸟

①结果分类

②物种类别入口

③调整每页显示结果数

④检索结果列表

⑤最佳匹配项链接

Ensembl检索方法---关键词检索

信息检索的页面如下图所示。

接下来我们以第一条人BRCA2基因为例进一步讲解，点击

BRCA2(Human Gene)，可跳转至新界面。

09
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①点击可切换物种

②点击显示染色体定位信息

③点击查看基因详情

Ensembl检索方法---关键词检索

点击第一个链接后，结果界面如下图所示。

①

②
③

后面的PPT将对针对②和③

分别进行详细讲解。

10

3



科研技能 单元课Ensembl数据库使用教程
https://www.ensembl.org/index.html www.helixlife.cn/

Ensembl检索方法---关键词检索

在结果界面，点击②进入BRCA2的染色体定位信息，其界面如下面所示

①

② ③

① ②
①左侧导航栏

• 全基因组信息（Whole genome）

• 染色体概况（Chromosome summary）

• 区域概览（Region overview）

• 区域详情（Region in detail）

• 比较基因组学（Comparative Genomics）

• 遗传变异（Genetic Variation）

• 标志物（Markers）

• 其他数据库链接（Other genome browsers）

②BRCA2所定位染色体的详细信息

③

③内容展示区

后续PPT将对导航栏各个按钮所展示的内容进行详细介绍

• 点击左侧导航栏相应链接，右侧内容亦会出现变化。

在BRCA2的染色体定位信息界面，可以看到以下信息——

11
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Ensembl检索方法---关键词检索

◼ BRCA2的染色体定位信息结果界面

①

②

➢ 在左侧导航栏中点击Whole genome，其右侧内容展示区将如下图所示。

点击染色体号可进一步查看某个染色体信息，也可以选择

某区域进一步查看详细信息

①染色体信息图谱

②染色体概况

• 版本信息（Assembly）

• 碱基数（Base Pairs）

• 基因组全长（Golden Path Length）

• 版本来源（Assembly provider）

• 注释来源（Annotation provider）

• 注释方法（ Annotation method）

• 基因集创建时间（Genebuild started）

• 基因集发布时间（Genebuild released）

• 基因集最新版本更新时间（Genebuild last 

updated/patched)

• 数据库版本(Database version)

• 基因组版本(Gencode version) 12



科研技能 单元课Ensembl数据库使用教程
https://www.ensembl.org/index.html www.helixlife.cn/

Ensembl检索方法---关键词检索

◼ BRCA2的染色体定位信息结果界面

④其它信息

③基因数量（Primary assembly & Alternative sequence）

➢ 在左侧导航栏中点击Whole genome，其右侧内容展示区将如下图所示——接上页PPT。

• Genscan预测基因（Genscan gene predictions）

• 短变异体（Short Variants）

• 结构变异（Structural variants）

③

④

• 编码基因数（Coding genes）

• 非编码基因数（ Non Coding genes ）

• 假基因（Pseudogenes）

• 基因转录本（Gene transcripts）

13
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Ensembl检索方法---关键词检索

◼ BRCA2的染色体定位信息结果界面

①染色体概况

• 长度（ Length ）

• 编码基因（Coding genes）

• 非编码基因（Non coding genes）

• 假基因（Pseudogenes）

• 短变异体（Short Variants）

②染色体具体数据

①

②

• 染色体号（Chromosome）

• 蛋白编码基因（Protein Coding Genes）

• 短链非编码基因（Short Non Coding Genes）

• 长链非编码基因（ Long Non Coding Genes ）

• 假基因（Pseudogenes）

• GC比例（GC repeats）

• 变异数（Variations ）

• 染色体基本信息统计（Chromosome Statistics）

14

➢ 在左侧导航栏中点击Chromosome summary，其右侧内容展示区将如下图所示



科研技能 单元课Ensembl数据库使用教程
https://www.ensembl.org/index.html www.helixlife.cn/

Ensembl检索方法---关键词检索

◼ BRCA2的染色体定位概况信息结果界面

①

②

①染色体定位起始位点

②染色体定位具体数据

• 染色体条带（Chromosome bands）

• 染色体位置（Tilepath）

• 基因（Genes）

• 基因说明（Gene Legend）

15

➢ 在左侧导航栏中点击Region overview，其右侧内容展示区将如下图所示
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①感兴趣区域，可以拖动更改感兴趣的

区间，也可以通过点击染色体更改

②点击可设置 减少或增加显示信息

③该区域为我们搜索的BRCA2基因

蓝色代表有转录本，但不一定有功能

黄色代表可靠的基因

灰色代表假基因

淡粉色开放性染色质

粉色启动子侧翼序列

亮黄色代表增强子

红色代表启动子

藕色转录因子结合位点

褐色代表RNA对应的基因

④对区域3的放大，下一页对该部分进

行说明

①

②
③

④

16

◼ BRCA2的染色体定位详细信息结果界面

Ensembl检索方法---关键词检索

➢ 在左侧导航栏中点击Region in detail，其右侧内容展示区将如下图所示
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①各图标代表的含义，其中export可以下载不

同分辨率及格式的图片

②基因及不同转录本，我们需根据颜色进一步

判断哪些转录本有功能：其中，黄色、红色、

绿色代表有编码功能，蓝色及灰色代表无编码

功能

③千人基因组计划SNP信息

④与表型相关的SNP信息，点击图中竖线可显

示具体表型信息

⑤调控信息注释，其中红色代表启动子，淡粉

色代表启动子侧翼序列，黄色代表增强子，蓝

色代表CTCF序列，藕色代表转录因子结合位点

①

②

③

④

⑤

17

◼ BRCA2的染色体定位详细信息结果界面

Ensembl检索方法---关键词检索

➢ 接上图4的内容，如下图所示
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① ② ③ ④

①同线性(Synteny)

• 点击synteny即可进入同线性比较页面，如下图红色虚线框中所

示

• 在change species下拉框中可以选择比较的物种

• 在change chromosome中选择比较染色体

• 图片中间长条代表的是感兴趣的物种染色体，在此例中为人第十

三号染色体

• 两侧细条代表比较物种的染色体

• 粉红色区域代表同线性区域

• 黑色线条连接的是同向同线性区域

• 棕褐色线条链接的是反向同线性区域

②图片形式展示BRCA2比对序列(Alignments (images))

③文字形式展示BRCA2比对序列(Alignments (text))

后续PPT将对链接打开的页面进行详细介绍

在BRCA2的比较基因组信息界面，可以看到以下信息——

④区域比较（Region comparison)

18

◼ BRCA2的染色体定位信息结果界面

Ensembl检索方法---关键词检索

➢ 在左侧导航栏中点击comparative genomics，其右侧内容展示区将如下图所示。
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◼ BRCA2的染色体定位信息结果界面

➢ 分别点击上图②③④，其内容展示区将如下图所示。

②

③

④

②图片形式展示BRCA2比对序列(Alignments (images))

• 上下两个蓝色框中内容分别代表感兴趣物种（人）和选择比较的物种（大鼠）染色体定位信息

• 染色体倒位或中断用三角形标注，单击三角形标注可了解详细信息

③文字形式展示BRCA2比对序列

④区域比较（Region comparision)

• 两个物种序列比较的文字版页面，分别点击列表中block可进一步详细查看具体内容

• 点击Block1进入下边红色框中页面内容

• 第一行代表人基因组及染色体、基因起始位置具体信息

• 第二行代表大鼠，点击可连接到图片版本

• 人类第13号染色体32315415-32399542基因信息对应大鼠12号染色体对应区段的基因信息

• 绿色阴影连接对应的基因序列 19

Ensembl检索方法---关键词检索
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◼ BRCA2的染色体定位信息结果界面

➢ 在左侧导航栏中点击Variant table，其右侧内容展示区将如下图所示。

① ①变异信息

具体每个含义在变异部分将详细介绍

20

Ensembl检索方法---关键词检索
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◼ BRCA2的染色体定位信息结果界面

➢ 在左侧导航栏中点击markers，其右侧内容展示区将如下图①所示，进一步点击列表中marker具体内容如图② 所示。

①

②

①标志物（Markers）

• 列表中显示该染色体区域的标志物

• 点击任一marker即可链接到详细信息页面，如图②

②点击marker 505289进入详细信息页面

• 染色体定位信息

• 其它名称

• 引物信息

21

Ensembl检索方法---关键词检索
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◼ BRCA2的染色体定位信息结果界面

➢ 在左侧导航栏中点击Other genome browsers，其右侧内容展示区将如下图所

示。 ①

②

③

①点击左侧USCS进入UCSC主界面

②点击左侧NCBI进入NCBI主界面

③点击左侧Ensembl GRCh37显示具体区域信息

• 具体各界面主要内容请详见各数据库单元课教程

22

Ensembl检索方法---关键词检索
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①
② ③

在BRCA2的基因界面，可以看到以下信息——

① ②

③

①左侧导航栏

• Summary（基础信息）

• Sequence（序列信息）

• Comparative Genomic（比较基因组）

• Ontologies（同源基因）

• Genetic Variation（遗传变异）

• ID History（ID历史）

②BRCA2基因的简单描述

• Description（描述）

• Gene Synonyms（基因别名）

• Location（染色体定位）

• About this gene（关于该基因）

• Trascripts（转录本），点击Show Transcript table可查看详细

信息，详看下张PPT。

③右侧内容展示区

• 点击左侧导航栏相应链接，右侧内容亦会出现变化

在结果界面，点击③可了解BRCA2的基因信息，其界面如下面所示5

后续PPT将对导航栏各个按钮所展示的内容进行详细介绍

23

Ensembl检索方法---关键词检索
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①左侧导航栏

➢ 点击Show Transcript table可查看详细信息

① ② ③ ④ ⑤ ⑥ ⑦ ⑧ ⑨

①名称

②转录本ID

③ 转录本长度

④ 蛋白氨基酸量

⑤表型

⑥CCDS序列

⑦UniProt匹配信息

⑧ 参考文献

⑨ 所用Flag情况

• 点击Ensembl号可查看转录本信息，见下页PPT

◼ BRCA2的基因信息结果界面

• protein coding编码蛋白功能 nonsense mediated decay无意衰

变 retained intron保留的内含子

➢ ENST00000380152.8代表的含

义：

Ensembl ID遵循Ensembl

“Genebuild”过程中所有标识符

的规定。这些标识符包括：

ENS代表Ensembl 作为开头

G代表基因

T代表转录本

E代表外显子

P代表肽段

F代表家族

后边11位数字是稳定的，即如果没

有相应的基因序列或注释的变化，

它不会在新版本发布时发生变化

24

Ensembl检索方法---关键词检索
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① 转录本信息

② 转录本列表

③转录本信息总结

• 描述(Description)

• 基因别名(Gene synonyms)

• 位置(Location)

• 关于此转录本(About this transcript)

• 基因概述(Gene)

• 统计信息(Statistics)

• CCDS序列(CCDS)

• Uniprot参考信息(Uniprot)

• 转录本证据等级(Transcript Support Level)

• 转录本版本(Version)

• 转录本表型(Type)

• 注释方法(Annotation Method)

• GENCODE基因(GENCODE basic gene)

• 具体内容详见上页PPT

①

②

③

25

Ensembl检索方法---关键词检索

➢ 点击Transcript table中的第一个转录本信息，可跳转至以下界面。

◼ BRCA2的基因信息结果界面
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①

②

① 概述

② 基因结构及序列信息

• 名称(Name)

• CCDS号

• UniProtKB链接

• 参考文献（RefSeq）

• LRG（LRG数据信息）

• Ensembl 号&Other assemblies

• 基因类型（Gene type）

• 注释方法（Annotation method）

• 注释属性（Annotation Attributes）

• 每个转录本的基因结构，外显子由框表示，连接框的线为内

含子，填充框反应编码序列，未填充框反应UTRs（未翻译区）

• 红色：转录本是蛋白质编码，来自Ensembl或VEGA/Havana

• 黄色：转录本是Ensembl与VEGA/Havana协商而定

• 蓝色、灰色或粉红色：转录本属于非编码区

26

Ensembl检索方法---关键词检索

➢ 在左侧导航栏中点击Summary，其右侧内容展示区将如下图所示。

◼ BRCA2的基因信息结果界面
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③

④

⑤

⑥

③ 基因结构及序列信息

④ 调节结构

⑤ 基因标识

⑥ 调节标识

• 每个转录本的基因结构，外显子由框表示，连接框的线为内含子，

填充框反应编码序列，未填充框反应UTRs（未翻译区）

• 红色：转录本是蛋白质编码，来自Ensembl或VEGA/Havana

• 黄色：转录本是Ensembl与VEGA/Havana协商而定

• 蓝色、灰色或粉红色：转录本属于非编码区

• 浅蓝：CTCT区 黄色：增强子

• 红色：启动子 粉红色：启动子侧翼序列

• 藕粉：转录因子结合位点

• 浅蓝：CTCF区 黄色：增强子

• 红色：启动子 粉红色：启动子侧翼序列

• 藕粉：转录因子结合位点

• 红色：转录本是蛋白质编码，来自Ensembl或VEGA/Havana

• 黄色：转录本是Ensembl与VEGA/Havana协商而定

• 蓝色、灰色或粉红色：转录本属于非编码区

27

Ensembl检索方法---关键词检索

➢ 在左侧导航栏中点击Summary，其右侧内容展示区将如下图所示——接上页PPT。

◼ BRCA2的基因信息结果界面
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①

④

③

①可变剪切信息

• 每个转录本的基因结构，外显子

由框表示，连接框的线为内含子，

填充框反应编码序列，未填充框

反应UTRs（未翻译区）

• 红色：转录本是蛋白质编码，来

自Ensembl或VEGA/Havana

• 黄 色 ： 转 录 本 是 Ensembl 与

VEGA/Havana协商而定

①

• PIRSF数据库来源蛋白信息

②转录本对应的蛋白信息

②

③ ③PROSITE数据库来源的蛋白质

位点和模型信息

• PROSITE提供一级蛋白结构信

息

28

Ensembl检索方法---关键词检索

➢ 在左侧导航栏中点击Splice variants，其右侧内容展示区将如下图所示。

◼ BRCA2的基因信息结果界面
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①

④

③

④

⑤

⑥

④pfam数据库对应的蛋白信息

⑤SMART数据库提供的蛋白结构

域信息

⑥Superfamily数据库蛋白信息

• Pfam数据库是一系列蛋白质家族

的集合,其中每一个蛋白家族都以多

序列比对和隐马尔科夫模型的形式

来表示。提供二级蛋白结构信息

• SMART是蛋白结构域的数据库,该

数据库最新版本为v8,收录了1300

多个蛋白结构域信息,覆盖了来自

uniprot, ensembl等多个数据库的

蛋白。

29

Ensembl检索方法---关键词检索

➢ 在左侧导航栏中点击Splice variants，其右侧内容展示区将如下图所示。

◼ BRCA2的基因信息结果界面
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点击①中here，出现图②，点击加

号选择需要比较的转录本，在

selected transcripts下列出现图③，

完成后点击对号，将出现图④的比

较结果界面。

①

② ④

③

30

Ensembl检索方法---关键词检索

➢ 点击左侧导航栏中点击Transcript comparison，可进行不同转录本的比较。

◼ BRCA2的基因信息结果界面
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②通过Blast将该序列与数据库中其他序列进行比对，点击后出现图⑥

界面，见下张PPT

①点击下载序列,点击后出现图⑤界面，见下张PPT

③外显子信息：紫红色为BRCA2外显子，黄底为该区域所有外显子信息

④序列信息

①

②

④

③

①

③

④

31

Ensembl检索方法---关键词检索

➢ 在左侧导航栏中点击sequence，其右侧内容展示区将如下图所示。

◼ BRCA2的基因信息结果界面
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图⑤界面：

• 文件名称（File name)

• 文件格式（File format）

• 设置（Settings)

• 5’端侧翼序列（5’ flanking sequence）

• 3’端侧翼序列（3’ flanking sequence）

图⑥界面——常见的Blast界面

• 序列详细内容（sequence data)

• 搜索范围 （Search against)

• 搜索工具 （Search tool）

⑤ ⑥

点击该界面下方的RUN按钮就可

以进行该序列的比对。

32

Ensembl检索方法---关键词检索

➢ 在左侧导航栏中点击sequence，其右侧内容展示区将如下图所示——接上页PPT。

◼ BRCA2的基因信息结果界面
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①

④

③

②
①

②

①

• 序列对比（Alignments)

• 基因树（Gene tree)

• 不同物种间的同源序列（orthologues)

• 旁系同源（Paralogues)

• 家系（families)

②点击左侧导航栏中Alignment进入该界面

①点击左侧Comparative genomics 出现此框信息

• 点击alignment后需要根据个人需求选择比较物种

• 结果信息包含发现的相似序列数量、长度、在选择

的物种一中定位，在比对物种中的定位信息

33

Ensembl检索方法---关键词检索

➢ 在左侧导航栏中点击Comparative genomics，其右侧内容展示区将如下图所示。

◼ BRCA2的基因信息结果界面
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①

④

③

② ④③① ⑤

①GO序列号，点击可快速查

看详细信息

②具体生物过程名称

③证据来源：

EXP来源于推测，IMP：来源

于突变表型，鼠标放至名称上

即可显示证据来源

④注释信息来源

⑤转录本ID

34

Ensembl检索方法---关键词检索

➢ 在左侧导航栏中点击GO: biological process，其右侧内容展示区将如下图所示。

◼ BRCA2的基因信息结果界面
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①GO序列号，点击可快速查看详

细信息

②具体分子功能名

③证据来源：

EXP来源于实验，IDA：通过直接

分析推测，鼠标放至名称上即可

显示证据来源

④注释信息来源

⑤转录本ID

⑥下载

② ④③① ⑤

⑥

35

Ensembl检索方法---关键词检索

➢ 在左侧导航栏中点击GO：Molecular function，其右侧内容展示区将如下图所示。

◼ BRCA2的基因信息结果界面
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①GO序列号，点击可快速查看详

细信息

②具体细胞组分名

③证据来源：

IDA：通过直接分析推测，鼠标放

至名称上即可显示证据来源

④注释信息来源

⑤转录本ID

⑥下载

② ④③① ⑤

⑥

36

Ensembl检索方法---关键词检索

➢ 在左侧导航栏中点击GO：Cellular component，其右侧内容展示区将如下图所

示。

◼ BRCA2的基因信息结果界面
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①表型、疾病：可根据自己研

究方向选择进一步查看详细内

容

②来源

③最开始证实疾病相关的文章

链接

④与疾病相关的等位基因状态

⑤下载

② ④③①

⑤

37

Ensembl检索方法---关键词检索

➢ 在左侧导航栏中点击Phenotypes，其右侧内容展示区将如下图所示。

◼ BRCA2的基因信息结果界面
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①

④

③

①变异ID号

②染色体定位

③等位基因

④第二位常见突变等位基

因突变频率

⑤类别

⑥来源

⑦证据等级

⑧临床意义

⑨结果类型

⑩氨基酸残基数

⑪预测突变与功能的链接，

点击可进入

⑫转录本ID

⑬下载

②

④

③① ⑥
⑧

⑦
⑤ ⑩ ⑫

⑪
⑨

⑬
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Ensembl检索方法---关键词检索

◼ BRCA2的基因信息结果界面

➢ 在左侧导航栏中点击variant table，其右侧内容展示区将如下图所示。



科研技能 单元课Ensembl数据库使用教程
https://www.ensembl.org/index.html www.helixlife.cn/

①

④

③

• 目前对于人类物种不展示变异图片，其他物

种不受影响，接下来以mouse BRCA2基因

为例

• 每个转录本的基因结构，外显子由框表示，

连接框的线为内含子，填充框反应编码序列，

未填充框反应UTRs（未翻译区）

• 蓝色：5’或3’UTR变异

• 紫色：移码突变

• 粉色：框内缺失突变

• 黄色：错义突变

• 橙色：可变剪切区域

• 浅绿：同义突变

• 深绿：非编码转录外显子突变

• 蓝色：内含子突变

• 淡紫色：上游基因变异
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Ensembl检索方法---关键词检索

◼ BRCA2的基因信息结果界面

➢ 在左侧导航栏中点击variant image，其右侧内容展示区将如下图所示。



科研技能 单元课Ensembl数据库使用教程
https://www.ensembl.org/index.html www.helixlife.cn/

①

④

③

• 每个转录本的基因结

构，外显子由框表示，

连接框的线为内含子，

填充框反应编码序列，

未填充框反应UTRs

（未翻译区）
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Ensembl检索方法---关键词检索

◼ BRCA2的基因信息结果界面

➢ 在左侧导航栏中点击Structural variants，其右侧内容展示区将如下图所示。



科研技能 单元课Ensembl数据库使用教程
https://www.ensembl.org/index.html www.helixlife.cn/

①

④

③

• ①酒红色：转录本是蛋白质编码，来自

Ensembl或VEGA/Havana

• 黄色：转录本是Ensembl与

VEGA/Havana协商而定

• 蓝色灰色：转录本属于非编码区

①

②

③

• ②紫色：CNV 浅蓝色：复杂变异

• 酒红：缺失 蓝色：重复

• 深蓝：获得 黄色：插入缺失

• 深蓝：插入 红色：缺失

• 藏青：移动元素插入 新序列插入

• 棕色：短串联重复变异 串联重复变异 藕粉色：易位

• ③浅蓝：CTCF区 黄色：增强子

• 红：启动子 浅红：启动子侧翼序列

• 藕色：转录因子结合位点
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Ensembl检索方法---关键词检索

◼ BRCA2的基因信息结果界面

➢ 在左侧导航栏中点击Structural variants,其右侧内容展示区将如下图所示,接上页PPT。



科研技能 单元课Ensembl数据库使用教程
https://www.ensembl.org/index.html www.helixlife.cn/

①

④

③

② ④③① ⑥⑤
①名称

②染色体定位

③基因组大小

④类别

⑤来源

⑥研究描述

42

Ensembl检索方法---关键词检索

◼ BRCA2的基因信息结果界面

➢ 在左侧导航栏中点击structual variants，其右侧内容展示区将如下图所示:接上页PPT。



科研技能 单元课Ensembl数据库使用教程
https://www.ensembl.org/index.html www.helixlife.cn/

①

④

③

②

④

③①

⑤

①选择排序方式

②根据组织器官过滤显示

项目

③下载

④显示的试验来源

⑤不同组织器官

⑥不同组织器官表达情况

P代表蛋白组学数据

T代表转录组数据

深蓝:高表达

蓝色：中表达

浅蓝：低表达

灰色：低于cutoff值

空白：无数据

⑥
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Ensembl检索方法---关键词检索

◼ BRCA2的基因信息结果界面

➢ 在左侧导航栏中点击Gene expression，其右侧内容展示区将如下图所示。



科研技能 单元课Ensembl数据库使用教程
https://www.ensembl.org/index.html www.helixlife.cn/

①

④

③

②①

①靶基因参与的信号通路

②可视化展现通路具体内容
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Ensembl检索方法---关键词检索

◼ BRCA2的基因信息结果界面

➢ 在左侧导航栏中点击Pathway，其右侧内容展示区将如下图所示。



科研技能 单元课Ensembl数据库使用教程
https://www.ensembl.org/index.html www.helixlife.cn/

③不同颜色代表不同含义

①点击某竖条可显示具体信息见②

蓝色：CTCF区

红色：启动子侧翼序列

紫色：表观修饰序列

黄色：增强子

淡紫色：转录因子结合位点

②详细信息

转录调节特征

固定ID

类型（Type)

核心染色体定位

④文字展示界面

⑤特征类型

⑥序列号

⑦染色体上位置

⑧来源

⑨下载数据

①

④

③

⑤ ⑥ ⑦ ⑧
⑨

②
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Ensembl检索方法---关键词检索

◼ BRCA2的基因信息结果界面

➢ 在左侧导航栏中点击regulation，其右侧内容展示区将如下图所示。



科研技能 单元课Ensembl数据库使用教程
https://www.ensembl.org/index.html www.helixlife.cn/

①

④

③

②① ①外部数据库

包含Atlas、HGNC、LRG、

MIM等多个数据库

②每个外部数据库所展示

的内容，点击可进入查看
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Ensembl检索方法---关键词检索

◼ BRCA2的基因信息结果界面

➢ 在左侧导航栏中点击External references，其右侧内容展示区将如下图所示。



科研技能 单元课Ensembl数据库使用教程
https://www.ensembl.org/index.html www.helixlife.cn/

①

④

③

② ③① ④ ①转录本信息

②CDS支持依据

③UTR支持依据

④Exon支持依据
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Ensembl检索方法---关键词检索

◼ BRCA2的基因信息结果界面

➢ 在左侧导航栏中点击Supporting evidence，其右侧内容展示区将如下图所示。



科研技能 单元课Ensembl数据库使用教程
https://www.ensembl.org/index.html www.helixlife.cn/

①

④

③

②
③

①

④

①stable ID

②状态

③最新版本

④该稳定Id版本相关的历史Id版本
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Ensembl检索方法---关键词检索

◼ BRCA2的基因信息结果界面

➢ 在左侧导航栏中点击Gene history，其右侧内容展示区将如下图所示。



科研技能 单元课Ensembl数据库使用教程
https://www.ensembl.org/index.html www.helixlife.cn/

①外显子相关信息

②转录本详情

• 外显子/内含子

• 起始位置

• 结束位置

• 起始时相

• 结束时相

• 突变长度

• 序列信息，点击可查看具体变

异，见下页PPT

①

②
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Ensembl检索方法---关键词检索

◼ BRCA2的基因信息结果界面——转录本信息BRCA2-201

➢ 点击Transcript table中的第一个转录本信息BRCA2-201，在跳转的新界面左侧导航栏中点击Exons，其右侧内容展示区将如下图所示。



科研技能 单元课Ensembl数据库使用教程
https://www.ensembl.org/index.html www.helixlife.cn/
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①点击Variation中的变异体序号，可查看详细信息

• Most severe consequence（大部分序列）

• Alleles（等位基因）

• Change tolerance（容差）

• Location（定位）

• Evidence status（证据状态）

• Clinical significance（临床意义）

• HGVS names (HGVS名）

• Synonyms (别名）

• Original source (初始来源）

• About this variant (关于该转录本）

②点击Explore this variant即可跳转至此

• Genomic context（遗传背景）

• Gene and regulation（基因调控）

• Flanking sequence（侧翼序列）

• Phenotype data（表型数据）

• Sample genotypes（样本基因型）

• Linkage disequilibrium (连锁不平衡）

• Phylogenetic context (种系背景）

③点击Gene/Transcript variant跳转至此页

④点击Phenotype data跳转至此页

①

②
③
④

Ensembl检索方法---关键词检索

◼ BRCA2的基因信息结果界面——转录本信息BRCA2-201

➢ 在跳转的新界面左侧导航栏中点击Exons，其右侧内容展示区将如下图所示——接上页PPT。点击序列中上页任意变

异，可查看详细信息，其具体内容展示区将如下图所示。



科研技能 单元课Ensembl数据库使用教程
https://www.ensembl.org/index.html www.helixlife.cn/

③点击Gene/Transcript Location跳转至此页

①

②
③
④

Gene and Transcript consequences 基因和转录本结果

Gene expression correlations: 基因表达相关性分析

Regulatory feature consequences: 调节特征结果

Motif feature consequences：motif特征结果
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Ensembl检索方法---关键词检索

◼ BRCA2的基因信息结果界面——转录本信息BRCA2-201

➢ 在跳转的新界面左侧导航栏中点击Exons，其右侧内容展示区将如下图所示——接上页PPT。点击序列中上页任意变异位点，可查看详细信息，其具体内容展示区

将如下图所示。



科研技能 单元课Ensembl数据库使用教程
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④点击Phenotype data跳转至此页

①

②
③
④

Significant associations: 显著相关的表型信息

Genes in this region: 该变异相关的基因
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Ensembl检索方法---关键词检索

◼ BRCA2的基因信息结果界面——转录本信息BRCA2-201

➢ 在跳转的新界面左侧导航栏中点击Exons，其右侧内容展示区将如下图所示——接上页PPT。点击序列中上页任意变异位点，可查看详细信息，其具体内容展示区

将如下图所示。



科研技能 单元课Ensembl数据库使用教程
https://www.ensembl.org/index.html www.helixlife.cn/

①不同颜色代表不同含义

• 密码子

• 外显子

• 变异

• 不同颜色分别代表3‘UTR， 5’UTR区、编码区、移码突变、框内缺

失突变，框内插入，错义突变，蛋白可变剪切，剪切供体、剪切区域、

start-lost突变，stop-gain突变，stop-lost突变，同义突变

• 其他：黄色代表UTR区

• 标记

②展示详细的序列信息

① 起始密码子

② 包含UTR区cDNA序列

③ 不包含UTR区cDNA序列

④ 对应的氨基酸序列

①

②

①

②

③

④
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Ensembl检索方法---关键词检索

◼ BRCA2的基因信息结果界面——转录本信息BRCA2-201

➢ 点击Transcript table中的第一个转录本信息BRCA2-201，在跳转的新界面（P25）左侧导航栏中点击cDNA，其右侧内容展示区将如下图所示。



科研技能 单元课Ensembl数据库使用教程
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① ②

③

①

②

①点击download sequence出现右

侧①页面，可进行fasta等格式序列下

载① File name （文件名）

② File format （文件格式）

③ Settings (设置）

• 可根据需求设置下载内容

②点击BLAST this sequence进入②blast界

面
• 此界面具体内容见后述
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Ensembl检索方法---关键词检索

◼ BRCA2的基因信息结果界面——转录本信息BRCA2-201

➢ 新跳转界面的左侧导航栏中点击Protein，其右侧内容展示区将如下图所示。



科研技能 单元课Ensembl数据库使用教程
https://www.ensembl.org/index.html www.helixlife.cn/

①该转录本对应的蛋白序列号

②不同数据库展现的该蛋白的结构

信息

点击每个条目的具体信息，即可显

示具体信息

①

②
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Ensembl检索方法---关键词检索

◼ BRCA2的基因信息结果界面——转录本信息BRCA2-201

➢ 在新跳转界面的左侧导航栏中点击protein summary，其右侧内容展示区将如下图所示。
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③变异标识

Splice donor variant剪切供体变异 stop gained 获得终止密码子

Frameshift variant 移码变异 stop lost终止密码子丢失

Start lost起始密码丢失 inframe insertion框内插入

Inframe deletion 框内删失 missense variant 错义突变

Protein altering variant蛋白改变变异 splice region variant剪切区域变异

Incomplete terminal codon variant不完全终止密码子变异 synonymous variant同义变体

Coding sequence variant 编码序列变异

③
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Ensembl检索方法---关键词检索

◼ BRCA2的基因信息结果界面——转录本信息BRCA2-201

➢ 在新跳转界面的左侧导航栏中点击protein summary，其右侧内容展示区将如下图所示——接上页。



科研技能 单元课Ensembl数据库使用教程
https://www.ensembl.org/index.html www.helixlife.cn/

① Domain source (结构域来源）

② Start（起始位置）

③ End (结束位置）

④ Description (描述）

⑤ Accession (序列号）

⑥ InterPro数据库

① ② ③ ④ ⑤ ⑥
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Ensembl检索方法---关键词检索

◼ BRCA2的基因信息结果界面——转录本信息BRCA2-201

➢ 在新跳转界面的左侧导航栏中点击Domains features，其右侧内容展示区将如下图所示。
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• 氨基酸残基数

• 变异ID号

• 序列类型

• 来源

• 证据等级

突变频率

被引用次数

疾病表型发现

Topmed发现

gnomAD报道

• 等位基因

• 突变后氨基酸残基

• 突变后密码子序列

• 五种软件蛋白损伤预测结果
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Ensembl检索方法---关键词检索

◼ BRCA2的基因信息结果界面——转录本信息BRCA2-201

➢ 在新跳转界面的左侧导航栏中点击Variants，其右侧内容展示区将如下图所示。



科研技能 单元课Ensembl数据库使用教程
https://www.ensembl.org/index.html www.helixlife.cn/

• ①变异ID号

• ②染色体定位

• ③等位基因

• ④第二位等位基因在全球突变频率

• ⑤分类

• ⑥来源

• ⑦证据等级

• ⑧临床贡献

• ⑨类型

• ⑩五种软件蛋白损伤预测结果

① ② ③ ④ ⑤ ⑥ ⑦
⑧

⑨
⑩
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Ensembl检索方法---关键词检索

◼ BRCA2的基因信息结果界面——转录本信息BRCA2-201

➢ 在新跳转界面的左侧导航栏中点击Variant table ，其右侧内容展示区将如右图所示。
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• 每个转录本的基因结

构，外显子由框表示，

连接框的线为内含子，

填充框反应编码序列，

未 填 充 框 反 应 UTRs

（未翻译区）

• 5‘UTR变异
• 剪切供体变异
• 终止密码子丢失
• 框内缺失突变
• 剪切区域变异
• 终止密码子保留变异
• 内含子变异

• 3’-UTR变异
• 获得终止密码子
• 起始密码子缺失
• 蛋白改变变异
• 不全终止密码子变异
• 编码序列变异
• 调节区域变异

• 剪切受体变异
• 移码突变
• 框内插入突变
• 错义突变
• 同义突变
• 非编码转录外显子变异
• 基因间变异
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Ensembl检索方法---关键词检索

◼ BRCA2的基因信息结果界面——转录本信息BRCA2-201

➢ 在新跳转界面的左侧导航栏中点击Variant image，其右侧内容展示区将如下图所示。
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①下载数据

②切换蛋白与CDS视图

③表示终止密码子改变或错义突变

④在1000个人群基因组中突变频

率

⑤在非洲人群中突变频率

① ②

③ ④ ⑤ ⑥ ⑦ ⑧ ⑨ ⑩

⑥在美国人群中突变频率

⑦东亚人群中突变频率

⑧欧洲人群中突变频率

⑨南亚人群中突变频率

⑩冈比亚人种中突变频率
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Ensembl检索方法---关键词检索

◼ BRCA2的基因信息结果界面——转录本信息BRCA2-201

➢ 在新跳转界面的左侧导航栏中点击Haplotypes，其右侧内容展示区将如下图所示。
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• CCDS数据库

• Human protein Atlas数据库

• KEGG数据库

• Reactome数据库

➢ 此导航连接到其他外部数据库，点击每个数据库对应的

identifier能够跳转到相应数据库查看详细内容

• Reactome transcript数据库

• Refseq mRNA数据库

• Refseq peptide数据库

• 转录本名称

• USCS固定ID

• Uniparc数据库信息

• UniProtKB/Swiss-Prot信息
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Ensembl检索方法---关键词检索

◼ BRCA2的基因信息结果界面——转录本信息BRCA2-201

➢ 在新跳转界面的左侧导航栏中分别点击General identifiers，其右侧内容展示区将如下图所

示。
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Oligo探针信息

展示基于测序平台的探针位点信息
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Ensembl检索方法---关键词检索

◼ BRCA2的基因信息结果界面——转录本信息BRCA2-201

➢ 在新跳转界面的左侧导航栏中分别点击Oligo probes，其右侧内容展示区将如下图所示。
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该转录本没有支持依据

• 基因

• 转录本支持证据

• 外显子支持证据

图标代表含义：

• 黄色代表蛋白支持证据

• 红线代表：非经典剪切位点

• 蓝色开始或结尾方框代表：含

外显子/CDS起点或终止位点

• 红色开始或结尾方框代表：外

显子/CDS之上扩展区

• 绿色：cDNA证据

• 紫色：EST证据
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Ensembl检索方法---关键词检索

◼ BRCA2的基因信息结果界面——转录本信息BRCA2-201

➢ 在新跳转界面的左侧导航栏中点击Supporting evidence，其右侧内容展示区将如下图所示。
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转录本固定ID

状态

最新版本

该固定ID版本相关的IDs

②Protein history 蛋白历史

蛋白固定ID

状态

最新版本

该固定ID版本相关的IDs

① Transcript history 转录本历史

①

②
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Ensembl检索方法---关键词检索

➢ 点击Transcript table中的第一个转录本信息BRCA2-201，在新跳转的界面（P25）左侧导航栏中点击Transcript history/Protein history，其右侧内容展示区将如下图

所示。

◼ BRCA2的基因信息结果界面
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②

① ③
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Ensembl检索方法---物种检索

◼ 以种属人为例，在Ensembl数据库主页面的all genomes下拉框中选择所需要的物种②，或者点击Favourite genomes中点击Human③，即可进行相关检索。
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• 对人的基因多态性位点进行注释

• 更多信息

• 下载不同格式的基因注释信息

• 升级旧版本

• 变异

• 更多变异相关信息

• 下载所有变异

• 变异效应预测

• 版本信息

• 版本转换

• 比较基因组学

• 调控信息

• 包括DNA甲基化、转录因子结合位点、组蛋白修饰、增强子等

• 更多信息

• 下载DNA序列

• 在Ensembl中显示个人数据
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Ensembl检索方法---物种检索

◼ 物种检索的结果界面如下图所示。
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Ensembl检索方法---疾病名检索

◼ 以人乳腺癌为例，在Ensembl数据库主页面的search框中输入疾病名称breast cancer，点击GO，即可进行相关检索。



科研技能 单元课Ensembl数据库使用教程
https://www.ensembl.org/index.html www.helixlife.cn/

①当前结果：显示人类中信息

②结果分类

③调整每页显示结果数

④页面展示切换

⑤检索结果，点击每一条可跳转到详细信息

• 基因及检到数量

• 转录本

• 变异

• 表型

• 体细胞突变

• 蛋白区域

• 检索内容列表

②

①
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③

④

⑤

Ensembl检索方法---疾病名检索

◼ 人类乳腺癌的表型结果界面
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➢ 在检索结果列表中点击第一行breast cancer (Human phenotype)后结果如下

①位点名

②类型

③基因定位

④已报道基因

⑤疾病表型

⑥注释信息来源

②① ③ ④ ⑤ ⑥
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Ensembl检索方法---疾病名检索

◼ 人类乳腺癌的表型结果界面
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①

②
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Ensembl检索方法---BLAST/BLAT序列相似性查找

在浏览器打开Ensembl数据库的主页面，点击上方BLAST/BLAT，跳转至以下界面，点击New job即可进入Blast界面。这里以一段人源性序列为例进行实际操作。
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④描述

②

③

④

⑤

①

⑥

BLAST页面

①序列信息输入

②搜索范围

在右侧方框中输入要求的序列或文件，选择序列

类型（DNA或蛋白序列）

后续会以人源序列（ ENST00000672860.3 ）进

行实操演示

③搜索工具

⑤其他设置（详见下页PPT）

• BLAT/BLASTN: 核酸序列与核酸数据库比对

• TBLASTX:核酸序列与翻译成蛋白的核苷酸数据库比对

• BLASTX:核苷酸序列翻译成蛋白质后与蛋白质数据库比对

• BLASTP: 氨基酸序列与蛋白数据库比对

• TBLASTN：氨基酸序列与核苷酸数据库中核酸序列翻译

后的蛋白序列比对

⑥运行按钮
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Ensembl检索方法---BLAST/BLAT序列相似性查找

Ensembl的Blast界面如下图所示。
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①粘贴序列信息：可以为FASTA格式、plain格式等,此次我们利用一段人源性序列
进行比对

②

①

③

④

⑤

⑥

⑦

⑧

②可以添加多条序列信息，最多30条

③选择以上序列为DNA序列还是蛋白信息

④选择物种及DNA/蛋白数据库

DNA数据库：Genomic sequence、Genomic sequence (hard masked)、

Genomic sequence (soft masked)、cDNAs (transcripts/splice variant)、Ab-

initio cDNAs (Genscan/SNAP)、Ensembl Non-coding RNA genes

蛋白数据库：Proteins (GENCODE/Ensembl)、Ab-initio peptides 

(Genscan/SNAP)

⑤检索工具

BLAT/BLASTN: 核酸序列与核酸数据库比对

TBLASTX:核酸序列与翻译成蛋白的核苷酸数据库比对

BLASTX:核苷酸序列翻译成蛋白质后与蛋白质数据库比对

BLASTP: 氨基酸序列与蛋白数据库比对

TBLASTN：氨基酸序列与核苷酸数据库中核酸序列翻译后的蛋白序列比对

⑥检索敏感度设置

⑦更多的设置可以在additional configurations中设置，见下页PPT

⑧运行
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Ensembl检索方法---BLAST/BLAT序列相似性查找

以一段人源性序列为例进行实际操作。
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④matrix 评价成对序列比对质量的一个关键因素，它为

对齐任何可能的残基对分配一个分数。 Blast搜索中使用

的矩阵可以根据搜索的序列类型进行更改。

②E-value：Blast程序在搜索空间中可随机找到获得这样

高分的序列的可能性，因此E-value越高，代表结果越有

可能是随机获得的，也就越不可信，一般设定为1即可。

③Blast算法将查询序列分割成一系列具有字段长度的小

的序列段进行数据库搜索，因此当此值越小得到的搜索

结果越多，但假阳性也越多。蛋白可设置2或3；核酸可

设置为7、11或15。

①显示的最大的序列数

⑤Gap penalties 在比对中创建和扩大间距成本。下拉菜

单显示所选矩阵的差距成本，这些参数只能有有限数量

的选项， 增加差距成本将导致对齐方式的减少，从而减

少引入差距数量

⑥过滤屏蔽

低成分复杂度的遮盖区域可能导致虚假或误导性的结果

②

①

③

④

⑤

⑥
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Ensembl检索方法---BLAST/BLAT序列相似性查找

Ensembl的Blast界面如下图所示——接上页PPT。
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①Done：提示已完成

②View results:点击查看结果

③结果列表：

Subject name: 蛋白版本号

Gene hit:基因名

Subject start: 匹配起始位置

Subject end: 匹配结束位置

Genomic Location: 基因定位

Orientation: 匹配方向

Query start: 查询序列起始位置

Query end: 查询序列结束位置

Length：长度 (点击sequence可查看详细信息）

Score: 得分

E-val值

%ID：匹配比例

②①

③
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Ensembl检索方法---BLAST/BLAT序列相似性查找

◼ 以人源序列（ ENST00000672860.3 ） 为例进行蛋白比对，以确定该查询序列是哪种功能基因的同源基因，点击上页BLAST界面中的Run，结果页面见下
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点击④sequence出现具

体信息页面，见图⑤

④

⑤
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Ensembl检索方法---BLAST/BLAT序列相似性查找

◼ 以人源序列（ ENST00000672860.3 ） 为例进行蛋白比对，以确定该查询序列是哪种功能基因的同源基因，点击上页BLAST界面中的Run，结果页面见下
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数据库介绍

数据获取

Biomart

课程目录

1

4

3

检索2

解 螺 旋 | 陪 伴 医 生 科 研 成 长

版本转换5

3.1 数据获取方法

3.2 Export下载

3.3 API or REST API下载

3.4 biomart批量下载

3.5 FIP下载
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①少量的数据

✓ 大多数Ensembl 基因组数据的描述页有“export”

功能，可以直接导出这一页的内容。

②大的数据集：

✓ PERL API 

http://www.ensembl.org/info/docs/api/index.ht

ml

✓ 如果不熟悉Perl语言，可以通过Ensembl REST API 

http://rest.ensembl.org/

③复杂的交叉数据库：

✓ BioMart

http://www.ensembl.org/info/data/biomart/ind

ex.html

④全部的数据集

✓ FTP site：

http://www.ensembl.org/info/data/ftp/index.ht

ml

②①

③④
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Ensembl数据获取方法

◼ 点击Ensembl主页上方Download，即可进入以下Download结果页面

http://www.ensembl.org/info/data/ftp/index.html
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①少量的数据下载界面

Exporting data:导出数据

Exporting sequence:导出序列

Exporting images:导出图片

✓ 大多数Ensembl 基因组数据的描述页

有“export”功能，可以直接导出这一

页的内容。在前边功能介绍中结果展示

部分均有说明如何下载

②提供其他宗数据下载的链接，可直接点

击链接到其他方式的下载页面，见后述

②

①
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Ensembl数据获取方法--Export下载

◼ 点击Download结果页面的中①Small quantities of data，即可进入以下页面
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①API下载界面

• 17个大目录

• 数据档案文件（Archive)

• 比较基因组学(Comparative Genomics)

• 交叉引用(Cross references)

• EQTL（表达数量性状基因座)

• 信息(information)、连锁不平衡(Linkage

disequilibrium)

• 查找、图谱、本体和分类法(ontologies and

taxonomy)、共有区域搜索(overlap)、表型注

释调控（phenomotype annotations)、序列

(sequence)、转录本单倍体、突变结果、变异

GA4GH格式

点击每一个链接可以进入相应的脚本界面，个人

可根据个人需求进行脚本的修改

API是基于Perl的下载方式，需要有一定的语言基础，REST API则提供不同的语言代码实例，简单的方法就是按照提供的语言代码

修改为自己需要的内容进行的下载，API既可以下载某个基因序列，也可以的下载大宗的基因组序列。

点击GET archive/id/:id即可进入界面②

③根据个人所熟悉的语言选择脚本

④根据需求，只需要修改代码中标红的部分即可

① ②

③

④
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Ensembl数据获取方法--API下载

◼ 点击Download结果页面中②Fast programmatic access，即可进入API下载界面，页面如下
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后续有针对Biomart使用的详

细介绍，此处不做进一步详解
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Ensembl数据获取方法--API下载Biomart下载

◼ 点击Download结果页面中③complex cross-database quries，即可进入Biomart下载界面，页面如下



科研技能 单元课Ensembl数据库使用教程
https://www.ensembl.org/index.html www.helixlife.cn/

②

①

②data file中详细的信息，此处以人为例，

点击homo sapiens，进入③

①FTP下载界面索引，点击data files进入②
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Ensembl数据获取方法--FTP下载一

◼ 点击Download结果页面中④complete datasets and databases中FTP sites，即可进入FTP下载界面，页面如下图所示
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③

④

⑤

④该版本包含的信息有比较基因组学、DNA甲基化数据、motif特征数据，变异注释

等。此处选择变异注释（variation annoation),点击进入界面⑤

③选择版本，建议选择最新版本，点击GRCh38进入界面④

⑤根据需求选择需要下载的数据，建议选择最新版本数据，此处选在最新版本全基因

组数据（whole genome) tsv.gz格式文件。点击后即可弹出储存路径界面
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Ensembl数据获取方法--FTP下载一

◼ 点击Download结果页面中④complete datasets and databases中FTP sites，即可进入FTP下载界面，页面如下图所示—接上页PPT
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①多个物种数据

• Comparative genomics (比较基因组学）

• BioMart

• Stable ids （固定Id版本）

②单个物种数据

• Species：物种

• DNA（FASTA)： DNA序列（FASTA格

式）

• cDNA序列

• CDS序列

• ncRNA：非编码RNA序列

• Protein sequence：蛋白序列

• Annotated sequence（EMBL）：注释

序列（来自EMBL）

• Annotated sequence（GenBank）注

释序列（来自GenBank）

• Gene sets:基因集

• Other annotations：其他注释信息

②

①
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Ensembl数据获取方法--FTP下载二

◼ 在Download结果界面左侧导航栏中分别点击FTP Download，其右侧内容展示区将如下图所示。



科研技能 单元课Ensembl数据库使用教程
https://www.ensembl.org/index.html www.helixlife.cn/

如果想下载人类的基因组序列，还可以按照最新日期选择

文件、选择下载格式、人类、根据个人需求点击下载即可

②grch37中详细的信息，选择最新版本进入界面③

③选择数据格式，此处选择FASTA，点击进入界面④

①FTP下载界面索引，点击grch37进入②

②

①

③
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Ensembl数据获取方法--FTP下载三

◼ 点击Download结果界面的④complete datasets and databases中FTP sites，即可进入FTP下载界面，结果页面如下图所示
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④选择人类homo sapiens点击进入界面⑤

⑤根据需求选择所需序列

Cdna：cdna序列

Cds序列

Dna：DNA序列

Ncrna：非编码RNA序列

Pep：蛋白序列

此处选择DNA序列，点击进入界面⑥

⑥点击最新的版本进行下载即可

④

⑤

⑥
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Ensembl数据获取方法--FTP下载三

◼ 点击Download结果界面的④complete datasets and databases中FTP sites，即可进入FTP下载界面，结果页面如下图所示—接上页PPT
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条条大路通罗马，还有其他多种方式

链接到全基因组序列下载，大家可以自行尝试

①选择Download DNA sequence,进入下载界面②

②根据需求选择最新版本下载

数据既包含某个染色体的DNA数据，也包括全基因

组的数据，根据个人需求选择就可

②

①
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Ensembl数据获取方法--FTP下载四

◼ Ensembl主页中view full list of all species，选择所研究物种，进入下载DNA序列界面，具体见以下结果页面
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数据库介绍

数据获取

Biomart

课程目录

1

4

3

检索2

解 螺 旋 | 陪 伴 医 生 科 研 成 长

版本转换5

4.1 Biomart入口

4.2 设置筛选条件

4.3 设置检索内容

4.4 下载设置及下载
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BioMart是一个集成的数据接口，可以通过其实现批量的数据检索

①选择数据库：建议最新版本

Ensembl---BioMart

◼ 点击Ensembl主页中BioMart，进入BioMart界面，结果页面如图所示。

②选择种属：根据需求选择

②

①

③
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③点击filter进入过滤页面，具体见下页PPT
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④filter过滤页面如左图所示

Region：选择染色体定位，见⑤

Gene:选择基因相关信息

Gene ontology:选择基因本体注释信息

Multi species comparisons: 选择多物种比较信息

Protein domains and families: 蛋白domain及家族

Variant：变异相关信息

⑤过滤条件筛选完毕后，点击左侧栏目中的attributes，进入界面⑥

见下页PPT

④

◼ 点击Ensembl主页中BioMart，进入BioMart界面，结果页面如图所示——接上页PPT。

⑤

88

Ensembl---BioMart



科研技能 单元课Ensembl数据库使用教程
https://www.ensembl.org/index.html www.helixlife.cn/

⑦点击result，显示结果页面，点击下拉框选择输出文件格式，点击go即可批量下载

⑥Attributes界面设置搜索显示内容，

• Features (特征）

• Structures (结构）

• Homologues（同源基因）

• Variant（Germline）（胚系变异）

• Variant(Somatic)(体系变异)

• Sequence（序列）

选择设置完成后点击左上角⑦框中的count按钮，可看Dataset具体情况。

⑦

⑥
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◼ 点击Ensembl主页中BioMart，进入BioMart界面，结果页面如图所示——接上页PPT。
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数据库介绍

数据获取

Biomart

课程目录

1

4

3

检索2

解 螺 旋 | 陪 伴 医 生 科 研 成 长

版本转换5

5.1 Assembly converter含义

5.2 操作步骤

5.3 结果展示
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Assembly converter (版本转换）是Ensembl进行基因组坐标转换的工具，基于crossmap的，其他国际主流的生物信息学数据库的基因组坐

标转换工具还包括 UCSC的liftover、NCBI的Remap

◼ 点击Ensembl主页中All tools，在界面中点击Assembly converter，会跳转至新界面，新界面的具体结果请看下张PPT。

①

②

90

②Assembly Converter版本转换

①All tools: 点击出现所有工具列表

Ensembl版本转换
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②点击进行版本转换

③输入文件格式

④也可以直接将文件粘贴至此

⑤上传文件

⑥通过文件URL链接提供文件

⑦运行

◼ Assembly converter的跳转结果页面，如下图所示。

②

①

③

④

⑤

⑥

⑦

①点击选择物种切换
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利用网页Assembly converter工具进行转换需要利用chain file，才能知道两个版本的坐标对应关系。chain文件可以从Crossmap或UCSC下载。假设我们需要

进行GRCh37_to_GRCh38的转换，我们需要的是GRCh37_to_GRCh38.chain.gz下载地址：

https://sourceforge.net/projects/crossmap/files/Ensembl_chain_files/homo_sapiens%28human%29/

92

Ensembl版本转换

◼ 点击Assembly converter界面的run后，结果展示界面如下

https://sourceforge.net/projects/crossmap/files/Ensembl_chain_files/homo_sapiens%28human%29/
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检索 数据下载 BioMart

小结：Ensembl可进行基因注释、变异、调控信息等检索、可下载

检索基因信息 下载基因或基因组信息 批量数据检索

◼ 请电脑使用谷歌浏览器访问

www.helixlife.cn

领悟科研，优人一步

酸谈学社更多相关课程：

《Origin软件使用教程》

《GDSC数据库使用教程》

《引物设计使用教程》

更多精彩课程，将陆续推出
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THE  END
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◼ 针对医生做基础科研过程中需要的特定科研技能，解螺旋制作了一系列

专项学习突破的图文或视频教程，谓之“单元课”，此为第 01 期。

解 螺 旋 | 陪 伴 医 生 科 研 成 长

THE  END
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