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WSTŇP

1. HAPMAP

Å SNP

Å haplotyp

Å r·wnowaga sprzňŨeŒ

Å zawartoŜĺ bazy HapMap

Å przykğady zastosowaŒ

2. Mikromacierze ekspresyjne

Å tworzenie macierzy

Å przykğady zastosowaŒ

3. Macierze SNP

Å tworzenie macierzy

Å przykğady zastosowaŒ



HAPMAP

BAZA DANYCH HAPMAP - haplotypy SNP

www.hapmap.org



OSOBNIK 5'   

3'

3'   

5'

1 A C T A A G C A T

T G A T T C G T A

2 A C C A A A C A G

T G G T T T G T C

3 A C T A A G C A T

T G A T T C G T A

HAPMAP - SNP

CO TO JEST SNP?

OSOBNIK 5'   

3'

3'   

5'

1 A C T A A G C A T

2 A C C A A A C A G

3 A C T A A G C A T

OSOBNIK 5'   3'  

1 A C T A A G C A T

2 A C C A A A C A G

3 A C T A A G C A T



NAJWAŧNIEJSZE CECHY CHARAKTERYZUJłCE SNP

OSOBNIK SNP

1

SNP

2

SNP

3

1 T G T

2 C A G

3 T G T

Å Frekwencja alleli

o SNP1: P(T)=2/3   P(C)=1/3

Å Liczba i frekwencja haplotypów

o 2 haplotypy: TGT i CAG

o P(TGT)=2/3   P(CAG)=1/3

Å Zaburzenie r·wnowagi sprzňŨeŒ

o Linkage disequilibrium

HAPMAP - SNP

frekwencja 

rzadszego allelu

minor allele 

frequency (MAF)



HAPMAP - HAPLOTYP

HAPLOTYPY W POPULACJI

Haplotypy rodziców: ATTGCTTA x        GTTGAACG

ATTGCTTA GTTGCTTA ATTGAACG

ATTGCTCG GTTGAACG GTTGAACG

GTTGAACG GTTGCTTA ATTGCTTA

Haplotypy dzieci:

ÅLiczebnoŜĺ haplotypów: 6

ÅFrekwencje haplotypów: P(ATTGCTTA)=0.27=3/11

P(ATTGAACG)=0.09=1/11



ATTGCTTA GTTGCTTA ATTGAACG

ATTGCTCG GTTGAACG GTTGAACG

GTTGAACG GTTGCTTA ATTGCTTA x AGCATGGG

ATTGCTTA AGCATGTA AGCATGGG

ATTATGGG ATTGCTTA ATTGCTTA

Pokolenie 1: ATTGCTTA x        GTTGAACG

Pokolenie 2:

Pokolenie 3:

ÅLiczebnoŜĺ haplotypów: 9

ÅFrekwencje haplotypów: P(ATTGCTTA)=0.35=6/16

HAPMAP - HAPLOTYP

HAPLOTYPY W POPULACJI



?
JAKI PROCES GENERUJE TWORZENIE SIŇ 

HAPLOTYPÓW W POPULACJI ?

Åcrossing over

Åmutacje

HAPMAP - HAPLOTYP



HAPMAP - RčWNOWAGA SPRZŇŧEő

RčWNOWAGA SPRZŇŧEő

SNP1

SNP2
A1 A2

B1

B2

SNP1

SNP2
A1 A2

B1 P(A1)*P(B1) P(A1)*P(B2)

B2 P(A1)*P(B2) P(A2)*P(B2)

ZABURZENIE RÓWNOWAGI ¡

SNP1

SNP2
A1 A2

B1 *

B2 *

SNP1

SNP2
A1 A2

B1 P(A1)

B2 P(A2)

SNP1

SNP2
A1 A2

B1 P(A1)=P(B1)

B2 P(A2)=P(B2)



ZABURZENIE RÓWNOWAGI ¢

SNP1

SNP2
A1 A2

B1 *** *

B2 * ***

MIARA ZABURZENIA RÓWNOWAGI:

SNP1

SNP2
A1 A2

B1 P(A1)*P(B1)+D

B2 P(A2)*P(B2)+D

()( )()( )2121 BPBPAPAP

D
LD=

SNP1

SNP2
A1 A2

B1 P(A1)*P(B1)+D P(A2)*P(B1)-D

B2 P(A1)*P(B2)-D P(A2)*P(B2)+D

HAPMAP - RčWNOWAGA SPRZŇŧEő



HAPMAP - DANE

ZAWARTOśĹ BAZY DANYCH HAPMAP

Å Baza gromadzi informacje o SNP

Å Dane og·lnodostňpne

Å Wyniki wsp·ğpracy naukowc·w z:

o Japonii W. Brytanii

o Kanady Chin

o Nigerii USA

Å Populacje ludzkie

Å Haplotypy



POPULACJE (stan 2010)

1. Niespokrewnione

Å 162 pr·bek, osoby pochodzŃce z rodu Han mieszkajŃce 

w Pekinie

Å 129 próbek, osoby pochodzenia z rodu Han 

mieszkajŃce w Denver

Å 117 próbek, osoby pochodzenia indyjskiego 

mieszkajŃce w Houston

Å 131 pr·bek, osoby pochodzenia japoŒskiego 

mieszkajŃce w Tokyo

Å 122 pr·bek, osoby pochodzŃce z rodu Luhya

mieszkajŃce w Kenii

Å 117 pr·bek, osoby pochodzŃce z Toskanii

HAPMAP - DANE



HAPMAP - DANE

POPULACJE (stan 2010)

2. Spokrewnione: triplety rodzice-dziecko

Å 98 próbek, osoby pochodzenia 

afrykaŒskiego z pd. stan·w USA

Å 180 próbek, osoby pochodzenia 

europejskiego z USA

Å 104 próbki, osoby pochodzenia 

meksykaŒskiego mieszkajŃce w Los 

Angeles

Å 205 pr·bek, osoby pochodzŃce z 

plemienia Masaj·w mieszkajŃce w Kenii

Å 220 pr·bek, osoby pochodzŃce z rodu 

Yoruba mieszkajŃce w Nigerii



HAPMAP - DANE

WYSZUKIWANIE INFORMACJI



HAPMAP - DANE

WYNIKI Ÿ cağy chromosom

WYNIKI Ÿ fragment chromosomu

cytogenetyczny obraz 

chromosomu

gňstoŜĺ uğoŨenia SNP



HAPMAP - DANE

WYNIKI Ÿ SNP

WYNIKI Ÿ dodatkowe informacje

SNP

frekwencje alleli i genotypów w 

r·Ũnych populacjach



HAPMAP - DANE

WYNIKI Ÿ SNP

WYNIKI Ÿ dodatkowe informacje

szukany gen

Sekwencja 

nukleotydów NCBI



HAPMAP - DANE

WYNIKI Ÿ dodatkowe informacje

wykres LD



HAPMAP - DANE

WYNIKI Ÿ dodatkowe informacje

LD miňdzy parami SNP

dla wybranej populacji



HAPMAP - ZASTOSOWANIE

WYKORZYSTANIE DANYCH HAPMAP

ANALIZA NA POZIOMIE SEKWENCJI

ANALIZA GENOMU

1. Detekcja regionów genomowych odpowiedzialnych za 

cechy fenotypowe np. choroby

Å poszukiwanie pojedynczych SNP ...

Å poszukiwanie haplotypów zğoŨonych z kilku SNP ...

Å ... pozostajŃcych w wysokim LD z 

nieobserwowalnym genem warunkujŃcym chorobň

2. Badanie zr·Ũnicowania genetycznego populacji

3. Badanie czňstoŜci rekombinacji



HAPMAP - ZASTOSOWANIE



MIKROMACIERZE EKSPRESYJNE

MIKROMACIERZE EKSPRESYJNE

http://www.bio.davidson.edu/Courses/genomics/chip/chip.html



GENEROWANIE MIKROMACIERZY

hodowla kom·rek np. w r·Ũnych warunkach 

ekspresja genów w

warunkach tlenowych

ekspresja genów w

warunkach beztlenowych

MIKROMACIERZE EKSPRESYJNE - TWORZENIE


