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A mai előadás

➢ A kurzus menete

➢ Hol találkozunk bioinformatikával

➢ Mi a bioinformatika

➢ Miért van bioinformatika

➢ A számítógépekről

➢ A bioinformatika szerepe és jövője

➢ Mivel foglalkozik a bioinformatika
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A kurzus menete

➢ 13 előadásból áll a kurzus

➢ A félév 14. hetén előrehozott szóbeli vizsga

➢ Az előadásokhoz feladatok kapcsolódnak

➢ Aki 10, ill. 7 feladatra értékelhető megoldást 
küld – megajánlott jegyet kap

➢ Mail: cserzo.miklos@med.semmelweis-
univ.hu

➢ Az előadás anyagok letölthetők:
SE > Élettan > Oktatás > PhD kurzus > Bioinformatika … 
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A kurzus előadásai

1. Bevezetés

2. Biológiai adatbázisok

3. Szekvencia illesztés

4. Többszörös 
szekvencia illesztés

5. Keresés 
adatbázisokban

6. Integrált biológiai 
adatbázisok

7. Biológiai modellek

8. Szekvencia elemzés –
elmélet

9. Szekvencia elemzés –
gyakorlat (3)

10. Korreláció, 
klaszterezés

11. Nagy áteresztésű 
technikák

12. Rendszerbiológia

13. Molekula-modellezés 
alapjai (-)
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Hol találkozhatunk bioinformatikával?

➢ Orvosbiológiai kutatás

➢ Napi rutin

➢ Bizonyos területek elképzelhetetlenek nélküle

➢ Kiemelt kórházak különleges részlegei

➢ Bizonyos betegségek esetén

➢ Diagnosztikában

➢ Terápiában

➢ Körzeti orvosok, sarki gyógyszerészek?
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Mi a bioinformatika

Biológiai vonatkozású adatok

➢ Gyüjtése

➢ Tárolása

➢ Kezelése

➢ Elemzése

Biológiai rendszerek viselkedésének

➢ Számítógépes modellezése

➢ Tudományos előrejelzése (jóslása)
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Paulien Hogeweg véleménye:

Bioinformatika és genomanalízis az orvostudományban - 1. 12



Semmelweis Egyetem / Élettani Intézet / Budapest

Bioinformatika és genomanalízis az orvostudományban - 1. 13



Semmelweis Egyetem / Élettani Intézet / Budapest

Bioinformatika és genomanalízis az orvostudományban - 1. 14



Semmelweis Egyetem / Élettani Intézet / Budapest

Bioinformatika és genomanalízis az orvostudományban - 1. 15



Semmelweis Egyetem / Élettani Intézet / Budapest

Bioinformatika és genomanalízis az orvostudományban - 1. 16



Semmelweis Egyetem / Élettani Intézet / Budapest

Mióta „igazi” tudomány a ...

➢ Fizika: Newton óta „komoly” tudomány, 
Einstein jelentősen átformálta, de nem törölte 
el az alapokat (XVII század)

➢ Kémia: nehéz egy névhez vagy eseményhez 
kötni – („flogiszton”, „életerő”, vegyérték, 
periódusos rendszer) (XIX század vége)

➢ Biológia:  még nehezebb ügy 
• Darwin

• Mendel

• Watson – Crick  (1953)
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A matematika és a biológia

➢ “Minden tudomány annyit ér amennyi matematika 
van benne” – E. Kant

➢ 1978 – „érdekel a természettudomány, de a matekot 
inkább elkerülöm – biológus leszek”
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A matematika szerepe a tudományokban

Mennyire használja

➢ Fizikus: „gyenge 
matematikus”

➢ Vegyész: „képzetlen 
fizikus”

➢ Biológus: „tanulatlan 
vegyész”

Mire jut vele

➢ A hidrogén atom teljesen 
leírható – minden másra 
közelítő megoldás van:
➢ Homogén

➢ Kevés komponensű

➢ Egyensúlyi

➢ Az élő rendszer:
➢ Inhomogén

➢ Sok komponensű

➢ Nem egyensúlyi
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Miért van bioinformatika?

Az élő rendszer lényegéből fakadóan komplex

➢ A matematika hagyományos formája nem 
alkalmas a biológiai rendszerekre

➢ Helyette van az informatika (alkalmazott 
matematika, numerikus módszerek, káosz 
elmélet)

➢ A matematika beépülése a tudományba 
természetes folyamat, ez teszi hatékonnyá a 
tudományt
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Élő rendszerek komplexitása

➢ Hány 6 Kb hosszú 
DNS fragmens 
lehetséges?

Legyen  mind a 4 bazis 
egyenlő mértékben:

6000! / (1500! )4 = 

5.0 x 103606

➢ Metabolikus hálózat

Minden részlete fontos, 
de az egész együtt teljes
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Komplex rendszerek vizsgálata

➢ A részleteken keresztül értjük meg

➢ A részek csak együtt adják ki a teljes képet

➢ Pl.: a geológia használja a mikroszkópot és a 
teleszkópot is

➢ Az optikai elv azonos, a vizsgálható tárgy 
mérete eltér

➢ A bioinformatika a biológia teleszkópja
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Computer – „adatfeldolgozó-gép”

„adatfeldolgozó- gép”nyam-
nyam

plotty

C

T

ACGTTAGACT
GGTATCTGTA
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Miben jó ....

Az ember

➢ Vizuális típus, képekben 
gondolkodik

Könnyű feladat – egy 
ember:

➢ Eltérő arckifejezés

➢ Más szög

➢ Más eletkor

A gép

➢ Minden információt 
számokká alakít

Könnyű feladat

➢ Jegyezzünk meg 20 millió 
telefonszámot

➢ Küldjünk szét 50 millió e-
mail-t

➢ Számoljuk ki a π értékét 
5000 milliárd számjegyre
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Számítógépet akkor használunk, ha..

➢ Sok adatunk van

➢ Ismerjük a feldolgozás eszközeit

➢ Tudunk ilyet irni

➢ Értelmezni tudjuk az eredményt

➢ Figyelembe vesszük a lehetőségeket
• Perc/másodperc – remek

• Órák – jó

• Napok – nem probléma

• Hetek/hónapok – megoldható

• Több kéne??? – akkor bajban vagy
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A problémák nehézsége – “Skálázás”

Van egy:

➢ Adott problémám

➢ Egy lehetséges módszer a megoldásra

➢ Számítógépem hozzá

Megkapom a megoldást t idő alatt.

➢ Kétszer bonyolultabb problémához mennyi
idő kell?
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A bioinformatikus feladata

➢ A biológia problémáit ujrafogalmazza a gép 
számára kezelhető formában

➢ Az eredményeket értelmezni tudja a biológiai 
összefüggéseikben

➢ Meg tudja itélni a problémák 
megoldhatóságát

➢ Szót tud érteni fizikusokkal, 
matematikusokkal és informatikusokkal
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A bioinformatika jövője

Lincoln D Stein (2008):

Ontario Institute for Cancer Research, Toronto, ON, M5G 0A3, Canada. 
Cold Spring Harbor Laboratory, NY 11724, USA.

A kurzus célja a kisérletes biológusok felkészítése
erre a szerepre, nem célja specialisták képzése.
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Szünet
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A bioinformatika tipikus alkalmazásai

➢ Szekvencia analízis

➢ Genomi annotació

➢ Evolúció-biológia

➢ Adatbányászat

➢ Génreguláció 
analízise

➢ SNP analízis

➢ Összehasonlító 
genomika

➢ Rendszerbiológia

➢ Biológiai 
képfeldolgozás

➢ Térszerkezeti 
bioinformatika
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Szekvencia analízis

➢ A leggyakrabban használt bioinformatikai 
módszer

Alkalmazzák:

➢ DNS-re, RNS-re és fehérjére

➢ Egy genomon belül

➢ Több genom összehasonlítására

➢ Adatbázis keresések motorja

➢ Kisérleti eredmények kiértékelésénél
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A szekvencia elemzés célja

➢ A DNS tartalmazza a sejt működéséhez 
szükséges információ döntő többségét

➢ Sok genomot ismerünk – mégsem értjük 
teljesen az élő rendszereket

➢ A genomi információ több rétegű

➢ Az eltérő információs szintek kapcsolatban 
állnak egymással

➢ A szekvencia elemzés kódfejtés
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Alkalmazott eljárások

➢ Génpredikció

➢ Fehérje kódoló

➢ RNS-gén

➢ Szabályozó régiók

➢ CpG szigetek

➢ TF-kötőhelyek

➢ Szerkezeti 
motívumok

➢ Repetitív elemek 
keresése

➢ Szekvenciaillesztés

➢ Egy fajon belül

➢ Fajok közt

➢ Keresés adatbázisban

➢ Lokális hasonlóság

➢ Globális hasonlóság

➢ Genom rekonstrukció 
(NGS kisérletek)
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Genomi annotació

A genom szekvenálás

➢ Gyors

➢ Olcsó (cél: „1000 $-os” 
genom)

Az igazi kihívás az 
adatok értelmezése:

➢ Ismert információ 
hozzáadása az új 
genomhoz
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Az annotált genom

Integrált adatbázis, minden ismert 
információt tartalmaz

➢ Kisérletes adatokat rokon fajokból

➢ Általános érvényű szabályokból eredő 
következtetéseket

➢ Predikciókat elfogadott modellek alapján

Figyelem! Eukariótákra és prokariótákra más 
szabályok vonatkoznak.
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Evolúció-biológia

➢ Az evolúció genetikai nyomait keresi

➢ Egyes gének szintjén

➢ Teljes genomok összehasonlításával

➢ Az evolúció folyamatának modellezése a 
populáció szintjén

Orvosbiológiai vonatkozás:

➢ Megfelő biológiai modell kiválasztása pl. 
kutya, gomba
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Adatbányászat

➢ A kisérletes adatok elsősorban 
közleményekben jelennek meg szöveges 
formában

➢ Túl sok az ujság, túl sok a cikk

➢ Lehetetlen elovasni minden érdekeset

➢ Automatizálni kellene a cikkek olvasását:

➢ Különleges statisztikai módszerek

➢ „számítógépes nyelvészet”
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Mesterséges szövegértelmezés

A bioinformatika legfiatalabb területe

➢ Rövidítések felismerése

➢ Kifejezések felismerése

➢ Összefüggések értelmezése

➢ „A” gén elnyomja „B” gén expresszióját

➢ „B” gén expressziója csökken „A” gén hatására

➢ Eltérő kisérleti tehcnikák kezelése

➢ Konfliktusok kezelése
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Génreguláció analízise

➢ A gének expressziója időben nem feltétlenül 
állandó

➢ Egyes gének

➢ Állandóan be vannak kapcsova („housekeeping 
genes”)

➢ Igény szerint kapcsolnak ki és be

➢ Ciklikusan kapcsolnak ki-be

➢ Egyszer bekapcsolnak és úgy maradnak

➢ Egyszer kikapcsolnak és úgy maradnak

Bioinformatika és genomanalízis az orvostudományban - 1. 43



Semmelweis Egyetem / Élettani Intézet / Budapest

A génszabályozás jelentősége

Kóros állapotban, bizonyos szövetekben,

➢ olyan gének működnek, amelyeknek nem 
kéne

➢ más gének meg nem működnek, pedig kéne

Ezért a génszabályozás megértésének óriási a 
jelentősége diagnosztikai és terápiás 
szempontból is.
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A génszbályozás modellje

➢ Az elfogadott modell:

➢ Fehérje-DNS kölcsönhatáson alapul

➢ A transzkripció indításához különleges fehérjék 
kellenek (transzkripciós faktorok)

➢ Ezek a megfelelő kötőhelyeken keresztül ismerik 
fel a megfelelő gént a kromoszómán

➢ A konkurens modell:

➢ DNS-RNS-fehérje kölcsönhatáson alapul

➢ A felismerést az RNS-DNS kölcsönhatás biztosítja

Bioinformatika és genomanalízis az orvostudományban - 1. 45



Semmelweis Egyetem / Élettani Intézet / Budapest

Alkalmazott mószerek

➢ mRNS szekvenálás

➢ EST szekvenálás

➢ RNA-Seq

➢ RT-PCR

➢ DNS-chip

➢ Fehérje-chip

➢ Tandem-MS

➢ Több módszer 
esetében is szükség 
van informatikára 
már az adatgyüjtés 
szakaszában is

➢ A nyers adatok 
zajosak. A 
kiértékeléshez 
kifinomult statisztikai 
módszerek kellenek.
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SNP analízis

➢ Cél: a pontmutációk feltérképezése és 
elemzése

➢ Egy faj két egyede közti eltérések jelentős 
részben SNP-kre vezethetők vissza

➢ Gyógyászati jelentőségük:

➢ Kapcsolatba hozhatók-e valamilyen betegséggel

➢ Esetleg valamilyen betegséggel szembeni 
védettséggel
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Az SNP-k típusai

➢ A legtöbb SNP-nek két allélje van

➢ Eshetnek kódoló szakaszra vagy azon kívülre

➢ A kódoló szakaszra eső polimorfizmus nem 
feltétlen eredményez eltérő fehérjét (silent 
mutation)

➢ SNP okozhatja a fehérje lerövidülését (korai 
stop-kódon

➢ A nem-kódoló szakaszokra eső SNP-k 
szintén fontosak

Bioinformatika és genomanalízis az orvostudományban - 1. 48



Semmelweis Egyetem / Élettani Intézet / Budapest

Összehasonlító genomika

➢ Teljes genomok összehasonlításával 
foglalkozik

➢ Nagy léptékű változások elemzésével állít fel 
evolúciós modelleket

➢ Inkább az alapkutatás szempontjából fontos

➢ Igen változatos és kifinomult statisztikai 
módszereket alkalmaz
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Rendszerbiológia

➢ Viszonylag új területe a bioinformatikának

➢ Hogeweg eredeti elképzeléséhez áll közel

➢ Távlati cél: egy sejt minden működését 
modellezni

➢ Végső cél: egy többsejtes élőlény teljes 
modellezése
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Alkalmazott megközelítés

➢ Az élőlény működését hálózatok hierarchiája 
alapján írja le

➢ Metabolikus hálózat

➢ Viszonylag ismert

➢ Szignalizációs hálózat

➢ Kevésbé ismert, de intenzíven kutatott

➢ Génszabályozási hálózat

➢ Még kevésbé ismert, de még intenzívebben 
kutatott
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Biológiai képfeldolgozás

➢ A vizuális infromáció kitüntetetten fontos a 
biológiában

➢ A képi információk feldolgozása

➢ Időigényes

➢ Nagy gyakorlatot igényel

➢ Nehéz számszerűsíteni az eredményt

➢ Folyamatok követése igen körülményes

➢ A képfeldolgozás automatizálása ezért fontos

Bioinformatika és genomanalízis az orvostudományban - 1. 52



Semmelweis Egyetem / Élettani Intézet / Budapest

Alkalmazási területek

➢ Nagy sebességű, nagy pontosságú sub-
celluláris lokalizáció analízise

➢ Morfometria

➢ Klinikai képfeldolgozás és vizualizálás

➢ Kisérleti állatok viselkedésének követése 
automatikusan kiértékelt videó-felvételek 
segítségével

➢ Mérések kiértékelése – gén-chip tehcnológia
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Térszerkezeti bioinformatika

➢ Megfigyelés: a térszerkezet és funkció 
szorosan összefügg

➢ Ez áll fehérjékre és RNS-ekre is

➢ A molekulák térszerkezete

➢ Mérésekkel meghatározható

➢ Modellezhető

➢ Vannak térszerkezettel nem rendelkező 
fehérjék is
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Fehérjék térszerkezete

➢ Mérési módszerek:

➢ Röntgen-kristallográfia

➢ Nagy felbontású NMR

➢ Az adatok feldolgozása számítógépet igényel

➢ Korlátai:

➢ A fehérjét kristályosítani kell – „fekete mágia”

➢ A kristályos forma biológiai relevanciája kérdéses

➢ Transzmembrán fehérjéket egyik módszer sem 
kezel
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Szerkezet becslése

➢ Szerkezeti hierarchia:

➢ Elsődleges – a szekvencia maga

➢ Másodlagos – térszerkezeti elemek

➢ Harmadlagos – a másodlagos elemek egymáshoz 
viszonyított helyzete

➢ Negyedleges – fehérje komplexek szerkezete

A hierarchia szintjei egyre több információt 
tartalmaznak és egyre nehezebb feladat 
megbízható becslést adni rájuk
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Alkalmazott módszerek

➢ Motívumok, modulok azonosítása

➢ Másodlagos szerkezet szintjén működik

➢ Homológia modellezés

➢ Harmadlagos szerkezet szintjén

➢ Nagyfokú homológiát igényel

➢ Ab initio módszerek

➢ Molekula mechanika

➢ Molekula dinamika
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További módszerek

➢ Dokkolás, drog tervezés

➢ Negyedleges szerkezet szintjén

➢ „threading” technika

➢ Harmadlagos szerkezet szintjén

➢ RNS térszerkezet predikció

➢ Összefügg a stabilitással és funkcióval

➢ Egyszerűnek látszik, de nagyon nehéz

➢ A lehetőségek száma rendkívül nagy 
(kombinatorikai robbanás)
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Feladat 1.

Mit vársz a kurzustól, mi érdekel a 
leginkább, mi legfontosabb számodra a 
bioinformatikában, mit tudtál eddig a 
bioinformatikáról?

A megoldást e-mail-ben kérem a következő
előadás előtt.

Tárgymező: ‘Kurzus – Feladat 1.’
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