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1. Geenettinen kytkentd ja haplotyyppaus

Oletetddn ettd diploidi yksilé on heterotsygottinen lokuksissa I = 1,2, 3,
eli niissé geenikohdissa hdnen perimé koostu pareista

=1 Glz{A,a}
=2 G,={B,b}
=3 G3=1{C,c}

jossa alleli-tyypit A # a, B # b ja C' # c. Oletetaan etti lokuksen jarjes-
tytson 1« 2 « 3.

Lokusten viliset rekombinatiotodennikéisyydet ovat p(1,2) = 0.1 ja p(2,3) =
0.2.
Kysymys 1

Olettamalla rekombinaatioden riippumattomuus eri geenien vélissi, las-
ke todenn&koisyys ettd yhdessd gameetissa ei tapahdu rekombinaatiota
lokusten 1,2,3: vélissa



Kysymys 2

Laske todenn&koisyys ettd yhdessd gameetissa tapahtuu kahta rekombi-
naatiota (rekombinaatio vélissd [1,2] ja rekombinaatio vélissd [2, 3]).

Niistd genotyypeistd voi muodostaa 22 = 8 haplotyyppia. Kyseisesté, yk-
siloltd on kerdtty N = 100 gametteja, eli siemenia jotka mitattiin la-
boratoriossa. Siemen siséltdd yhden haplotyyppi joka on koottu yksilon
haplotyyppi-parista rekombinaatio-todennikdisyyksien mukaisesti. Eri re-
kombinantteja esintyi siemenien datassa kappaleita

#(a,b,c) =
#(a,b,C) =
#(a,B,c) =

#(a, B,C) = 37
#(A,b,c) =34
#(4,6,0) =
#(A,B,c) =0
#(A,B,C) =4

Kysymys 4 Datan perusteella miké on yksikon todennikoéisimmin haplo-
typpaus 7

Kysymys 5 Laske posteriori todennikdisyys datan ehdolla ettd yksilon
haplotyypit ovat (a, B,C) ja (A,b,c).

Kysymys 6 Oletetaan nyt ettd rekombinaatio todennakdisyydet p(1,2),p(2, 3)
ovat tuntemattomia. Silloin datan todennikdisyys on p(1,2),p(2,3) funk-
tio.

Miten 13htisit laskemaan parametrin (p(1,2), p(2,3)) suurimman uskotta-
vuuden estimaattori ?

Vihjeet Yksilon haplotyypit ovat komplementaariset, siksi on 4 eri vaih-
toehtoa, jotka ovat a priori yhtd todennékéisia.

I: (a,B,C) ja (A,b,c), vai
IT: (a,b,¢) ja (A, B,C) , vai
IIL: (a,b,C) ja (A, B, c), vai
IV: (a, B,c) ja (A,b,C).

Jokaiselle vaihtoehdoille laske ensin datan ehdollinen todennikéisyys re-
kombinaatio todenndkéisyyden perusteella, ja sitten laske posterioria Baye-
sin kaavalla.

Taksulaskin tai tietokone tule tarpeen.



