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Zaliczenie przedmiotu

Egzaminy

Egzaminy w terminach pokazanych w planie studiéw.
» punktacja 0 — 20 pkt,
» 6 zadan,
» czas 'netto’ 60 min.
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Zakres materiatu
Powtoérzenie Przyktadowe zadania

Badanie podobienstw dwu sekwencji

Algorytmy podstawowe:

>
| 2

podobienstwo globalne, algorytm Needlemana-Wunscha
podobienstwo lokalne, algorytm Smitha-Watermana

Inne:

>

vVvyyvyy

algorytmy o liniowym koszcie pamieciowym
algorytmy z afiniczng funkcja kary za przerwe

bez uwzgledniania przerw, alg. Knutha-Morrisa-Prata
algorytmy oparte o heurystyki (BLAST, FASTA)

podobienstwo globalne, bez uwzgledniania kar na koncach
sekwencji
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Zakres materiatu
Powtoérzenie Przyktadowe zadania

Zagadnienia zwigzane z podobienstwem sekwencji

» obliczanie macierzy podobienstwa BLOSUM
» obliczanie macierzy podobienstwa PAM

Podobienstwa wielu sekwencji
» badanie podobienstwa sekwencji do profilu
» n-wymiarowy algorytm programowania dynamicznego
» metoda progresywna wykorzystujaca drzewo naprowadzajace
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Zakres materiatu
Powtoérzenie Przyktadowe zadania

Zagadnienia zwigzane z sekwencjonowaniem

Odczytywanie sekwencji genetycznych

» mapy restrykcyjne - problem czeSciowego strawienia
» skfadanie sekwencji z losowych fragmentéw

» grafy pokrycia,
> de Bruijna

» basecalling, sekwencjonowanie urzadzeniem nanopore
(W. Kusmirek)

» analiza genomu cztowieka (T. Gambin)
» obliczenia molekularne (J. Mulawka)
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Zakres materiatu
Powtoérzenie Przyktadowe zadania

Analiza danych biologicznych

Algorytmy zwigzane z markerami genetycznymi
» badanie pokrewienstw w oparciu o obserwacje wariantéw
» badanie mieszanin DNA
Analiza danych wielowymiarowych
» grupowanie hierarchiczne
» algorytm K-$rednich
» analiza sktadowych gtéwnych (PCA)

Tworzenie drzew filogenetycznych:
> metodg Srednich potaczen (UPGMA),
» metoda przytaczania sasiadéw (NJ).
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Zakres materiatu
Powtoérzenie Przyktadowe zadania

tancuchy Markowa i ukryte modele Markowa (HMM)

» poréwnywanie hipotez, obliczanie prawdopodobienstw (dany
HMM, sekwencja obserwacji, sekwencja stanéw)
» obliczanie prawd. obserwacji, dla danego HMM:
» algorytm prefiksowy
> algorytm sufiksowy
» problem dekodowania (dany HMM, sekwencja obserwacji)

> algorytm Viterbiego (najbardziej prawdopodobna sekwencja
standéw)

> algorytm dekodowania prefiksowo-sufiksowy (najbardziej
prawdopodobny stan dla danego symbolu)

» estymacja parametréw ukrytego modelu Markowa

» gdy dana sekwencja stanéw
» gdy dana sekwencja obserwacji: algorytm uczenia Viterbiego
» j.w. : algorytm Bauma-Welcha
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Zakres materiatu
Powtoérzenie Przyktadowe zadania

Inne zagadnienia

» Algorytm Nussinov do badania struktur drugorzedowych RNA

» Popularne formaty danych w bazach sekwencji sekwencji
biologicznych

» Analiza haplotypéw, algorytm maksymalizacji oczekiwan
(algorytm EM)

» Opis jakosci testéw binarnych: macierz pomytek, krzywe
ROC, krzywe PR, krzywe kosztu
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Przyktadowe zadania

Podaj najlepsze dopasowanie globalne dla przedstawionego

przyktadu:
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Zakres materiatu
Powtoérzenie Przyktadowe zadania

Przyktadowe zadania (2)

Zbadano profil genetyczny dla loci A i B. Warianty s3 oznaczane
nazwa loci i numerem wariantu. Profil genetyczny dziecka to
A1A2B1. Dla podanych 2 kobiet i 3 mezczyzn prosze podad,
ktére pary moga by¢ rodzicami dziecka.
kobieta 1 Al B1
kobieta 2 Al A2 B1
mezczyzna 1 | A2 B2
mezczyzna 2 | Al Bl
mezczyzna 3 | A2 Bl
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Zakres materiatu
Powtoérzenie Przyktadowe zadania

Przyktadowe zadania (2)

Zbadano profil genetyczny dla loci A i B. Warianty s3 oznaczane
nazwa loci i numerem wariantu. Profil genetyczny dziecka to
A1A2B1. Dla podanych 2 kobiet i 3 mezczyzn prosze podad,
ktére pary moga by¢ rodzicami dziecka.
kobieta 1 Al B1
kobieta 2 Al A2 B1
mezczyzna 1 | A2 B2
mezczyzna 2 | Al Bl
mezczyzna 3 | A2 Bl

K1iM3, K2i M2, K2 i M3 J
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Zakres materiatu
Powtoérzenie Przyktadowe zadania

Przyktadowe zadania (3)

Badano profil genetyczny dla loci A, B i C, warianty s3 oznaczane
nazwa locus i numerem wariantu. Mieszanina 2 oséb (nazywanych
podejrzanym i ofiarg) ma profil A;A,A3B1B,C; G, C3C,. Dla
podanych ponizej profili podejrzanych prosze podac te, s3 obecne
w mieszaninie, zaktadajac, ze profil ofiary to A;A;B1B,C; Gs.
podejrzany W A1A3B]_ C2 C4
podejrzany X A1A2 Bl Bz C2 C4
podejrzany Y | A3B3 GG
podejrzany Z | A3B1B, GGy
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Zakres materiatu
Powtoérzenie Przyktadowe zadania

Przyktadowe zadania (3)

Badano profil genetyczny dla loci A, B i C, warianty sa oznaczane
nazwa locus i numerem wariantu. Mieszanina 2 oséb (nazywanych
podejrzanym i ofiara) ma profil A;A,A3B1B,C G, C3C,. Dla
podanych ponizej profili podejrzanych prosze podac te, s3 obecne
w mieszaninie, zaktadajac, ze profil ofiary to A;A>B;B, G G.
podejrzany W | A1 A3B1 GG
podejrzany X | A1A:B1B, GG
podejrzany Y | A3B3 GGy
podejrzany V4 A3Bl Bz C2 C4

W, Z )
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Zakres materiatu
Powtoérzenie Przyktadowe zadania

Przyktadowe zadania (4)

Postugujemy sie monetami A, B, C, D (tylko moneta A jest uczciwa) i
obserwujemy sekwencje rzutéw (orty i reszki) ORR. Zaktadajac, ze
przedstawione doswiadczenie jest opisywane przedstawionym ukrytym
modelem Markowa, podaj najbardziej prawdopodobna sekwencje monet.

> Q={A B,C,D}

» V={0,R}

> Pa=1Pg=3%Pc=0Pp=0
A|B|C|D O R
Alg ||| Als|s
Bl |5 || B33
Clal=|t|% clo]1
D|lx|x|%| 5 D|1]0
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Zakres materiatu
Powtoérzenie Przyktadowe zadania

Przyktadowe zadania (4)

Postugujemy sie monetami A, B, C, D (tylko moneta A jest uczciwa) i
obserwujemy sekwencje rzutéw (orty i reszki) ORR. Zakfadajac, ze
przedstawione do$wiadczenie jest opisywane przedstawionym ukrytym
modelem Markowa, podaj najbardziej prawdopodobna sekwencje monet.

> Q={AB,C, D}
> V—{0,R}
> Pa=3,Pg=3,Pc=0,Ppb=0

A|B|C|D O R
AlS |3 |2 | Alsls
s s ¢[H[an] [B]3]3
Cls x|tk clo]1
D|lms | % | % | & D|1]|0
BBB
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Zakres materiatu
Powtoérzenie Przyktadowe zadania

Przyktadowe zadania (5)

Dla przyktadéw A, B, C, D stosuje sie algorytm grupowania
hierarchicznego, ktéry ma utworzyé dwie grupy. Macierz

odlegtosci:
A|B|C|D
Al0]|2|4]1
B 034
C 0|5
D 0

» Podaj te grupy, jezeli odlegto$¢ miedzy grupami to pojedyncze
wigzanie (minimalna odlegto$¢ pomiedzy elementami)?

» Podaj te grupy, jezeli odlegto$¢ miedzy grupami to petne
wiazanie (maksymalna odlegto$¢ pomiedzy elementami)?
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Zakres materiatu
Powtoérzenie Przyktadowe zadania

Przyktadowe zadania (5)

Dla przyktadéw A, B, C, D stosuje sie algorytm grupowania
hierarchicznego, ktéry ma utworzy¢ dwie grupy. Macierz

odlegtosci:
AlB|C|D
Al0|2|4]1
B 034
C 0|5
D 0

» Podaj te grupy, jezeli odlegtos¢ miedzy grupami to pojedyncze
wigzanie (minimalna odlegto$¢ pomiedzy elementami)?

{A.B,.D}{C}

» Podaj te grupy, jezeli odlegto$¢ miedzy grupami to
petne wigzanie (maksymalna odlegto$¢ pomiedzy elementami)?

{A.D}{B,C}
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Zakres materiatu
Powtoérzenie Przyktadowe zadania

Przyktadowe zadania (6)

Podaj drzewo filogenetyczne dla 4 taksonéw (A, B, C, D), macierz
odlegtosci pokazano ponizej. Wykorzystaj metode grupowania
parami ze $rednig arytmetyczng (UPGMA).

B/C|D
Al2|4]3
B 43
C 6
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Zakres materiatu
Powtoérzenie Przyktadowe zadania

Przyktadowe zadania (6)

Podaj drzewo filogenetyczne dla 4 taksonéw (A, B, C, D), macierz
odlegtosci pokazano ponizej. Wykorzystaj metode grupowania
parami ze $rednig arytmetyczna (UPGMA).

B/C|D
Al2|4]3
B 43
C 6
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Zakres materiatu
Powtoérzenie Przyktadowe zadania

Przyktadowe zadania (7)

Dla przedstawionego ponizej grafu (graf de Bruijna 4 rzedu), ktéry

reprezentuje bezbtedne odczyty, podaj wynikowa sekwencje.
AAAA

CACA
VS

ARAS ARCA
ACAC
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Zakres materiatu
Powtoérzenie Przyktadowe zadania

Przyktadowe zadania (7)

Dla przedstawionego ponizej grafu (graf de Bruijna 4 rzedu), ktéry

reprezentuje bezbtedne odczyty, podaj wynikowa sekwencje.
AAAA

CACA

ACAC
AAAACACA J
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Zakres materiatu
Powtoérzenie Przyktadowe zadania

Przyktadowe zadania (8)

Dla zestawu bezbtednych odczytéw: BAAAA, ABAA, ACAB, ABCABA
zbuduj graf de Bruijna 4 rzedu (w wierzchotkach sa sekwencje o
dtugosci 3 symboli), a nastepnie podaj wynikowa sekwencje.
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Zakres materiatu
Powtoérzenie Przyktadowe zadania

Przyktadowe zadania (8)

Dla zestawu bezbtednych odczytéw: BAAAA, ABAA, ACAB, ABCABA
zbuduj graf de Bruijna 4 rzedu (w wierzchotkach sa sekwencje o
dtugosci 3 symboli), a nastepnie podaj wynikowa sekwencje.

Cach >— )
(ABC )~(BcA )Y—=(caB )—=(aBa )»(BAA )>(AAA )
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Zakres materiatu
Powtoérzenie Przyktadowe zadania

Przyktadowe zadania (9)

Obok podano fragment pliku
SAM dla sekwencji referencyjnej | POS | CIGAR SEQ
ACTGGGACCTA (indeks od 1). 2 gmg;m ggggg
Wyznacz potencjalne  warianty, OM1D4M | TGCCTA
podaj pokrycie i okresl, czy jest on OM1D4M | GGCCTA
homo- czy heterozygotyczny.

[SARNE I
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Zakres materiatu
Powtoérzenie Przyktadowe zadania

Przyktadowe zadania (9)

Obok podano fragment pliku
SAM dla sekwencji referencyjnej | POS | CIGAR SEQ
ACTGGGACCTA (indeks od 1). VTl s
Wyznacz potencjalne  warianty, OM1DaM | TGCCTA
podaj pokrycie i okresl, czy jest on oM1D4M | GGCCTA
homo- czy heterozygotyczny.

[S2RNE

A CTGGGATCCTA
C T GGG * C 5M1D1M
G TG * CCT 3M1D3M
T G * C C T A|2M1D4M
G G * C C T A|2M1D4M
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Zakres materiatu
Powtoérzenie Przyktadowe zadania

Przyktadowe zadania (9)

Obok podano fragment pliku

SAM dla sekwencji referencyjne; Pog SEAIEI'DAlRM CTSGEC(-}QGC
CVCTGGGACCTA .(llndeks OO_I 1). 2| 3M1p3M | cTeceT

yzn_acz p.ote.nqa r]e w;?rlanty, 5 | oM1D4M | TGCCTA
podaj pokrycie i okresl, czy jest on 5 | 2M1D4M | GGCCTA

homo- czy heterozygotyczny.

A CTGGGACCTA
C T GGG * C 5M1D1M
G T G * CCT 3M1D3M
T G * C C T A|2M1D4M
G G * C C T A|2M1D4M

Sa dwa warianty:
» wariant heterozygotyczny na pozycji 5, G>T
» delecja homozygotyczny na pozycji 7, A>_

Metody bioinformatyki (MBI) 26/29



Zakres materiatu
Powtoérzenie Przyktadowe zadania

Przyktadowe zadania (10)

Podaj macierz pomytek, dla wynikéw testu przedstawionych w
tabeli, zaktadajac, ze traktujemy wynik testu powyzej 0.35 jako
pozytywny (osoba chora), nastepnie dla progu 0.5 oraz progu
0.65. Narysuj dodatkowe 3 punkty na krzywej ROC (dla progu
0.35, 0.5 i 0.65). Narysuj krzywa ROC.

osoba stan wynik testu
A zdrowa 0.1
B zdrowa 0.1
C zdrowa 0.2
D zdrowa 0.3
E zdrowa 0.6
F chora 0.6
G chora 0.7
H chora 0.8
| chora 0.9
J chora 0.9
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Zakres materiatu
Powtoérzenie Przyktadowe zadania

Przyktadowe zadania (10)

Podaj macierz pomytek, dla wynikéw testu przedstawionych w
tabeli, zaktadajac, ze traktujemy wynik testu powyzej 0.35 jako
pozytywny (osoba chora), nastepnie dla progu 0.5 oraz progu
0.65. Narysuj dodatkowe 3 punkty na krzywej ROC (dla progu
0.35, 0.5i 0.65). Narysuj krzywa ROC.

osoba stan wynik testu

A zdrowa 0.1

B zdrowa 0.1

C zdrowa 0.2

D zdrowa 0.3

E zdrowa 0.6

F chora 0.6

G chora 0.7 B
H chora 0.8 )
| chora 0.9 5
J chora 0.9

brog 0.65: R
800 AN =1 [ TN=5 |
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Zakres materiatu
Przyktadowe zadania

Dziekuje
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