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DataBase Management Systems

I “DataBase Management Systems” (DBMS) sono una collezione di programmi che permettono 
di immagazzinare, modificare ed estrarre informazioni da un database.

Esistono molti tipi differenti di DBMS progettati per lavorare su piccoli sistemi (personal 
computers) oppure su macchine molto potenti (piattaforme multiprocessore) o clusters.

L’organizzazione interna di un DBMS influisce moltissimo sulla velocità’ e flessibilità’ di 
estrazione dei dati.
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La necessita’ di condividere i dati mettendo 
un database centralizzato a
disposizione di piu’ utenti ha spinto la 
ricerca tecnologica a sviluppare programmi
Relational-DBMS (RDBMS) di tipo 
client/server.

DataBase Management Systems
In questo tipo di sistema i dati si
trovano su un computer che
funge da database server e gli
utenti interagiscono con i dati
tramite applicazioni installate sui
loro computer dette database
client.
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Un database non relazionale, o NoSQL (acronimo di Not Only SQL) non utilizza SQL 
(Structured Query Language) come linguaggio di interrogazione. 

- I database non relazionali utilizzano altri tipi di modelli di dati, come il modello 
organizzato in documenti (in formato JSON), il modello a grafi o tabelle di dimensioni 
dinamiche, il modello a coppie chiave-valore.
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I database relazionali, come MySQL, PostgreSQL e SQL Server, tendono a 

scalare verticalmente. Ciò significa che per gestire carichi di lavoro più grandi o 

migliorare le prestazioni, è necessario potenziare l'hardware del server 

esistente su cui il database è in esecuzione. Questo potenziamento può 

includere l'aggiunta di più CPU, RAM o spazio di archiviazione.

D'altra parte, i database NoSQL, come Cassandra, MongoDB e Neo4j, sono progettati 

per scalare orizzontalmente. Ciò significa che possono gestire più dati e traffico 

semplicemente aggiungendo più server o nodi alla rete del database. Questo 

approccio, noto anche come "sharding", consente di distribuire i dati e le richieste di 

elaborazione su molti server, invece di fare affidamento su un unico sistema potente.
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La scalabilità orizzontale è generalmente più flessibile e meno 

costosa della scalabilità verticale, poiché si possono aggiungere 

server standard o cloud senza dover investire in hardware costoso 

e specializzato. Inoltre, i database NoSQL sono spesso progettati 

con la tolleranza ai guasti e l'alta disponibilità in mente, il che 

significa che possono continuare a funzionare efficacemente anche 

quando alcuni nodi falliscono.
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Pertanto, i database NoSQL possono scalare all’infinito, rendendoli utili per l’archiviazione di Big 

Data. Aziende come Google, Amazon e Facebook hanno sviluppato i propri database NoSQL 

poiché non potevano più scalare verticalmente i propri database relazionali nel tempo.
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NoSQL modello a grafo:

In un database a grafo, i dati sono rappresentati come nodi e le 
relazioni tra i dati sono rappresentate come archi.

Ogni nodo rappresenta un'entità o un concetto, mentre gli archi 
rappresentano le relazioni tra queste entità. 

Ad esempio, in un database di social network, i nodi potrebbero 
rappresentare gli utenti, mentre gli archi potrebbero rappresentare le 
amicizie tra gli utenti.
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Un vantaggio dei database a grafo è la loro capacità di gestire dati altamente connessi e 
complessi, in cui le relazioni tra i dati sono altrettanto importanti quanto i dati stessi. 

Inoltre, i database a grafo sono molto scalabili e possono gestire grandi quantità di dati e 
relazioni tra i dati in modo efficiente.

I database a grafo sono utilizzati in diverse applicazioni, tra cui social network, 
raccomandazioni di prodotti, motori di ricerca e sistemi di raccomandazione di contenuti.
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I componenti principali di un database NoSQL a grafo includono:

1. Nodi: sono gli oggetti fondamentali del database a grafo, rappresentano 
gli elementi dell'insieme che si vuole rappresentare, come ad esempio 
persone, luoghi, eventi, oggetti, etc.

2. Archi: sono le relazioni tra i nodi, che definiscono le connessioni e le 
interazioni tra gli oggetti rappresentati.

3. Proprietà: sono le informazioni aggiuntive associate a nodi e archi, che 
permettono di specificare ulteriori dettagli e metadati.

4. Indici: sono gli strumenti utilizzati per accelerare le ricerche all'interno del 
database, consentendo di trovare facilmente nodi e archi di interesse.

5. Query language: è il linguaggio utilizzato per interagire con il database, 
definire le ricerche e le interrogazioni per ottenere i dati desiderati.

6. API: sono le interfacce di programmazione (Application Programming 
Interface) utilizzate per accedere al database e interagire con esso da 
parte di applicazioni esterne o di altri sistemi.
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Ecco alcuni esempi di API utilizzate per accedere e interagire con banche dati biologiche:

● La NCBI E-utilities API permette di effettuare ricerche su PubMed e altre banche dati 

della NCBI. Ad esempio, è possibile utilizzarla per scaricare sequenze nucleotidiche o 

proteiche, effettuare ricerche di parole chiave o creare filtri personalizzati per le 

ricerche.

interfaccia di ricerca di Genbank
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https://www.ncbi.nlm.nih.gov/genbank 

https://www.ncbi.nlm.nih.gov/genbank
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Se cerco una parola chiave generica,ad es. “Tp53” allora il risultato saranno tutte le entry che contengono 
quella parola in almeno uno dei loro campi.
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Posso usare il pannello a destra per filtrare i risultati per specie. Ad es. Queste sono le sequenze di uomo 
le cui entry contengono la parola tp53.
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Se invece conosco l’identificativo univoco della mia sequenza, ad es. NM_000546, posso scrivere quello e 
verrò portato direttamente alla entry corrispondente, visto che in questa caso c’è una ed una sola entry 
associata a quell’identificativo.
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La Ensembl API è utilizzata per accedere ai dati contenuti nella banca dati Ensembl, che contiene informazioni 
genomiche di varie specie. Con questa API è possibile effettuare ricerche di geni, trascritti, varianti genetiche e 
molto altro ancora.
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L'API di Pubmed è basata sul protocollo HTTP e consente di eseguire ricerche, recuperare i risultati delle 
ricerche, accedere ai dettagli dei singoli record.
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Omim (Online Mendelian Inheritance in Man) è una banca dati curata manualmente che cataloga le associazioni tra 
geni e fenotipi (leggi: malattie) umani. Ci sono quindi delle persone si occupano di leggersi la letteratura scientifica e 
di aggiornare manualmente il catalogo!

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

https://www.ncbi.nlm.nih.gov/omim
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Pfam è una collezione di famiglie proteiche, si possono esaminare i multiallineamenti tra le stesse ed 
informazioni sui domini che le compongono.
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Per ogni dominio potete visualizzare altre informazioni, ad esempio la sua struttura tridimensionale 
predetta o reale quando è nota.
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Rfam invece raccoglie in famiglie le strutture secondarie degli RNA. All’interno di una famiglia di RNA la 
conservazione della struttura secondaria rispetto alla primaria (sequenza) è ancora più marcata che non 
per le proteine.
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● Kegg è una banca dati curata a mano di pathway , ossia di processi ed interazioni metaboliche. Possiamo 
fare ricerche per gene, malattia, ligando, farmaco, etc…
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Le principali differenze tra i database relazionali  e quelli non relazionali sono:

1. Struttura dei dati: i database relazionali organizzano i dati in tabelle con relazioni predefinite 
tra di esse, mentre i database non relazionali possono utilizzare diversi formati di 
archiviazione, come i documenti, le coppie chiave-valore o i grafi.

1. Flessibilità: i database non relazionali offrono maggiore flessibilità nella gestione dei dati. I 
database relazionali sono invece più rigidi nella struttura dei dati e richiedono uno schema 
predefinito.

1. Interrogazione dei dati: nei database relazionali l'interrogazione dei dati è eseguita attraverso 
il linguaggio SQL, mentre nei database non relazionali l'interrogazione dei dati può essere fatta 
attraverso una varietà di metodi e linguaggi specifici per ogni database.
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• Tipi di dati 

Le banche dati biologiche possono contenere una vasta gamma di informazioni, tra cui:

1. Informazioni sulle sequenze: queste informazioni includono le sequenze di DNA, 
RNA e proteine, così come le loro annotazioni, come le regioni codificanti, le regioni 
non codificanti, i siti di legame dei fattori di trascrizione, le mutazioni e le varianti.

1. Informazioni sui geni e sui trascritti: queste informazioni riguardano la posizione dei 
geni nel genoma, la struttura dei trascritti, l'espressione genica, la regolazione 
genica e le variazioni genetiche.

1. Informazioni sulla funzione biologica delle proteine: queste informazioni includono 
le funzioni biologiche delle proteine, le interazioni proteina-proteina e 
proteina-ligando, le vie metaboliche, le pathway di segnalazione cellulare e altre 
informazioni relative alla biologia molecolare.
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4. Informazioni sull'organizzazione genomica: queste informazioni riguardano 
l'organizzazione del genoma, come la mappatura fisica e genetica, la struttura 
cromosomica, le ripetizioni genomiche e le regioni di instabilità genomica.

4. Informazioni sulla variazione genetica: queste informazioni riguardano le variazioni 
genetiche tra gli individui, come i polimorfismi, le mutazioni e le varianti.

4. Informazioni sulla letteratura scientifica: molte banche dati biologiche includono 
anche informazioni sulla letteratura scientifica, come abstracts di articoli e link agli 
articoli completi.

• Tipi di dati 
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Ci sono diversi formati di dati utilizzati nelle banche dati biologiche, ciascuno con le proprie 
caratteristiche e utilizzo. Alcuni esempi di formati di dati utilizzati nelle banche dati biologiche 
includono:

● FASTA: è un formato per rappresentare sequenze di DNA o proteine. Consiste in una 
descrizione di testo della sequenza, preceduta da un'intestazione che ne fornisce 
informazioni come l'identificatore e la fonte.
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● GenBank: è un formato di file sviluppato dal National Center for Biotechnology 
Information (NCBI) per rappresentare sequenze di DNA. È uno standard 
internazionale utilizzato da molte banche dati biologiche e contiene informazioni 
sulla sequenza, la sua annotazione e i riferimenti bibliografici.

LE BANCHE DATI
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● GFF (General Feature Format): è un formato di file per la descrizione di 
annotazioni genomiche. È spesso utilizzato per descrivere le posizioni di 
geni, trascritti, esoni e altre caratteristiche genomiche.
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● PDB (Protein Data Bank): è un formato di file utilizzato per la descrizione della 
struttura tridimensionale delle proteine. Contiene informazioni sui singoli atomi 
che compongono la proteina, la loro posizione nello spazio e la loro interazione 
con altri atomi nella proteina.
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● VCF (Variant Call Format): è un formato di file utilizzato per descrivere varianti 
genomiche, come singole sostituzioni di nucleotidi o inserzioni e delezioni di segmenti 
di DNA. 

-I file VCF contengono informazioni sulla posizione genomica delle varianti, la loro 
frequenza nelle popolazioni, l'effetto sulla funzione delle proteine e altre annotazioni 
pertinenti.

-è stato sviluppato per essere estensibile e adattabile alle diverse esigenze degli utenti. 
Inoltre, i ricercatori possono anche definire campi personalizzati per memorizzare 
informazioni aggiuntive sulle varianti.

-Il formato VCF è utilizzato in diversi ambiti della genomica, come la genomica delle 
popolazioni, la genomica clinica e la genomica comparativa.

• Formato dei dati
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Il file VCF è costituito da un'intestazione (header) e da una serie di righe contenenti le 
informazioni sulle varianti (body).

• Formato dei dati
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• Formato dei dati

L'intestazione contiene le informazioni sulle annotazioni utilizzate nel file, come ad esempio i nomi dei 
campi e il formato dei dati. Le righe che seguono l'intestazione, rappresentano le varianti e contengono 
informazioni come il nome del cromosoma, la posizione genomica, il tipo di variante, la qualità della 
chiamata, la frequenza nella popolazione e le annotazioni sulle funzioni biologiche.
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Nel dettaglio..
Le nove colonne del “body” di un file VCF sono:
1. CHROM: il cromosoma (contig) su cui si verifica la variante.
2. POS: Le coordinate genomiche in cui si verifica la variante. Per le delezioni, la posizione indicata
sono le basi che precedono l'evento.
3. ID: Un identificatore della variante (se esiste). In genere un database dbSNP, se noto.
4. REF: L'allele di riferimento sul filamento anteriore.
5. ALT: l'allele o gli alleli alternativi sul filamento anteriore. Possono esserne presenti più di uno. 
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6. QUAL: La probabilità che la variante REF/ALT esista in questo sito. È in scala Phred, come la 
qualità FASTQ e la qualità MAPQ.
qualità FASTQ e il campo MAPQ nel file SAM.
7. FILTRO: il nome dei filtri che la variante non ha superato, o il valore PASS se la variante ha 
superato tutti i filtri.
ha superato tutti i filtri. Se il valore FILTER è ., non è stato applicato alcun filtro al record.
8. INFO: Contiene le annotazioni specifiche del sito rappresentate in formato ID=VALORE.
9. FORMAT: annotazioni a livello di campione come TAGS separati da due punti.

LE BANCHE DATI

• Formato dei dati
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Esistono anche formati di file utilizzati per la descrizione della struttura e dell'allineamento di 
sequenze di RNA:

● formato mmCIF (macromolecular Crystallographic Information File) è un formato di file 
utilizzato per descrivere la struttura tridimensionale di macromolecole biologiche 
determinate attraverso la cristallografia a raggi X. 
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● formato Stockholm, invece, è utilizzato principalmente per rappresentare allineamenti di 
sequenze di RNA, ma può anche essere utilizzato per allineamenti di proteine o di DNA. 
Il formato è basato su un file di testo tab-delimited, dove ogni riga rappresenta una 
singola sequenza e le colonne rappresentano le posizioni allineate delle sequenze. Ogni 
sequenza ha anche una riga di metadati che fornisce informazioni sulle caratteristiche 
della sequenza. 
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• Sincronizzazione dei dati

La sincronizzazione tra diverse banche dati biologiche può essere ottenuta 
tramite l'utilizzo di mirror.

- In informatica, un "mirror" è una replica di un sito web o di una banca 
dati che viene mantenuta in sincronia con l'originale, solitamente per 
scopi di backup o per garantire l'accesso rapido alle informazioni.

- Nel contesto delle banche dati biologiche, un mirror è una copia di una 
banca dati che viene mantenuta da un'organizzazione diversa da quella 
che gestisce l'originale, ma che viene sincronizzata regolarmente con 
l'originale per garantire che i dati siano sempre aggiornati.
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• Sincronizzazione dei dati

Un esempio di mirror è quello utilizzato da NCBI, che fornisce copie delle sue 
banche dati, come GenBank, Pubmed e altri, a siti mirror in tutto il mondo. 

Questi siti mirror contengono una copia identica dei dati presenti nella banca 
dati originale e vengono sincronizzati regolarmente, generalmente ogni 24 ore, 
per garantire che i dati siano sempre aggiornati.

Anche ENA (European Nucleotide Archive), DDBJ (DNA Data Bank of Japan) e 
altre banche dati biologiche forniscono dei mirror dei loro database. 

Questi mirror vengono aggiornati con una frequenza regolare e garantiscono 
che gli utenti possano accedere ai dati in modo rapido e affidabile, senza dover 
accedere direttamente alla banca dati originale.


