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Gene Ontology（基因本体论）简介

• Gene Ontology（GO）是一个在生物信息学领域广泛使用的知识体系，旨在提供一套标准化的词汇来
描述基因和蛋白质在细胞中的功能。目的是创建一个动态的、受控的词汇表，以统一和标准化的方式
来描述基因和蛋白质的作用。GO将基因和蛋白质的功能分为三个主要的本体论类别：

• 1、分子功能（Molecular Function，MF）：描述单个基因产物（如蛋白质或RNA）或其复合物在分子
水平上的活动，例如“催化活性”或“转运蛋白活性”。

• 2、细胞组分（Cellular Component，CC）：描述基因产物在细胞内的位置，如线粒体、核糖体等。

• 3、生物过程（Biological Process，BP）：描述多个分子活动协同完成的生物学过程，如信号转导或
代谢过程。

• GO的每个术语都有一个唯一的标识符（GO ID）和名称，并且与本体中的其他术语通过定义的关系相
连。这些关系可以是“is_a”或“part_of”，形成了一个有向无环图（DAG）的结构。GO注释是将基因产
物与GO术语相关联的过程，这对于理解基因的功能和进行基因表达分析至关重要。GO注释的结果可
以用于多种分析，包括基因本体论富集分析，这是一种统计方法，用于确定在一组基因中哪些GO术
语的出现频率显著高于随机预期，从而揭示基因集的生物学功能。



www.geneontology.org





KEGG （https://www.kegg.jp）

• KEGG（Kyoto Encyclopedia of Genes and Genomes，京都基因与基
因组百科全书）是一个综合数据库资源，旨在从基因组和分子水
平信息中理解生物系统的高层次功能和用途，例如细胞、生物体
和生态系统。KEGG PATHWAY 是KEGG数据库中最重要且最常用的
部分，它包含了大量由科研人员根据已有研究文献，通过手动绘
制的通路图，代表着代谢过程、环境信息过程、细胞过程、生物
系统、人类疾病和药物开发。







通路图上各元素说明



富集分析

• 富集分析（Enrichment Analysis）是一种统计方法，用于确定在一组感兴趣的基因、蛋白质或其他类型
的生物分子中，哪些生物学过程、分子功能或细胞组分（如GO术语）显著地过度表达或富集

• 富集分析的主要步骤包括：

1.定义感兴趣的基因集：这通常是实验数据中显著变化的基因，或者是根据某种生物学标准选择的基因

2.选择参考基因集：这是整个基因组或蛋白质组的背景集，用于与感兴趣的基因集进行比较

3.选择适当的统计测试：常用的方法包括超几何分布测试、卡方检验、Fisher精确检验等

4.计算富集比：这是感兴趣的基因集中特定类别的基因数与参考基因集中该类别基因数的比例

5.调整多重比较：由于富集分析通常涉及多个假设测试，因此需要调整多重比较以控制假阳性率，常用
的方法包括Bonferroni校正、FDR（False Discovery Rate）控制等

6.解释结果：分析哪些生物学过程或功能类别显著富集，这有助于揭示基因集背后的生物学意义



代码详解（GO，Pathway通用）
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输入带log2fc时，基因点根据log2fc上色
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安装

加载
R包

读取
基因
列表

名字
转换



Pathway富集分析（与GO类似）

use_internal_data参数 优点 缺点

T（本地KEGG.db库） 运行快，稳定 
（结果保持不变）

非实时更新

F（联网KEGG） 实时更新（若间隔时间较
长，则前后两次的结果可
能会不一致）

运行慢
不稳定

使用本地版，加上这两句
否则description列是空的

# R4.3+下面创建KEGG.db
# remotes::install_github("YuLab-SMU/createKEGGdb")
library(createKEGGdb)
species <-c('hsa','mmu','rno’) 
create_kegg_db(species)   
# 可以装在其他低或高版本R中
install.packages("KEGG.db_1.0.tar.gz", type="source")



Pathview添加颜色

https://www.genome.jp/dbget-bin/www_bget?pathway+hsa04064

https://www.genome.jp/dbget-bin/www_bget?pathway+hsa04064


其他物种的富集分析

• agriGOv2 （植物：https://systemsbiology.cau.edu.cn/agriGOv2/）

• Worm（线虫：https://wormbase.org/tools/enrichment/tea/tea.cgi）

• KOBAS (http://bioinfo.org/kobas，视频
https://www.bilibili.com/video/BV15c41137Du/)

• DAVID (https://david.ncifcrf.gov)

• Enrichr (https://maayanlab.cloud/Enrichr)

• Panther (https://www.pantherdb.org)

https://systemsbiology.cau.edu.cn/agriGOv2/
https://wormbase.org/tools/enrichment/tea/tea.cgi
http://bioinfo.org/kobas
https://www.bilibili.com/video/BV15c41137Du/
https://david.ncifcrf.gov/
https://maayanlab.cloud/Enrichr
https://www.pantherdb.org/


特殊物种（自己准备注释文件）

基因-GOID

GOID – 名字

go_rich <- enricher(gene = gene_select,
                      TERM2GENE = go_anno[c('ID','gene_id')],
                      TERM2NAME = go_anno[c('ID','Description')],
                      pvalueCutoff = 1,
                      pAdjustMethod = 'BH',
                      qvalueCutoff = 1,
                      minGSSize = 10,
                      maxGSSize = 200)



结果略有差异，该用哪个？

• 数据库版本不太一样（例如背景基因数）

• 算法，阈值，不太一样（fisher，超几何，卡方等）

• 但是基本上还是一样的

• 哪个对你更有利用哪个吧 metascape clusterProfiler

maxGSSize默认500，这样超过500个基因的基因集在用
clusterprofiler分析时就会被去掉；而metascape没有限制
基因数
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