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Prosze wpisywaé odpowiedzi w ramkach

Zadanie 1 (3 pkt)

A C G T
Badamy podobienistwo globalne (algorytm Nedlemana - Wun- AT 950 | —2sn | —2=n _—
scha) dla sekwencji ACGAC i CAAA. Macierz podobieristwa C
. . . . . . —2%n | 2xn -n —2x%xn
pokazano obok, n jest liczbg liter Twojego nazwiska. Stosujemy
liniowa kare za przerwe d = —2%n G| —2#n o 2¥n_| —2xn
' T -n —2x%xm | —2xn | 2%n
Uzupelij macierz podobiefistwa, macierz pomocnicza. Podaj najlepsze dopasowanie, jezeli jest kilka,
podaj jedno z nich.
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Zadanie 2 (3 pkt)

Sekwencje AAAAAA, BCBCBC, AAABCA oraz BCABCB uzyto do budowy grafu de Bruijna, bez wag w krawedziach.
Narysuj graf 4-rzedu, w wierzchotkach sa sekwencje o dtugosci 3 symboli.
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Czy istnieje rozwigzanie?

Sekwencja wyjsciowa (jezeli istnieje) to:
| AAAABCABCBCB




Zadanie 3 (3 pkt)

Zbuduj drzewo filogenetyczne na podstawie macierzy odleglosci pokazanej obok.

B|C|D|E
A|6|4]2]6
B 6|6 |2
C 4 16
D 6

Zadanie 4 (3 pkt)

Postugujemy sic monetami A i B, obserwujac sekwencje rzutow RRRR (orly i reszki). Podaj najbardziej
prawdopodobna sekwencje uzytych monet, zaktadajac, ze to doswiadczenie moze byé opisane ukrytym
modelem Markowa pokazanym nizej.

Q={AB}, A|B O R
V={O,R}, Al z|d A0 |1
Py =0,Pg=1.
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Uzupelnij macierz pomocnicza w algorytmie Viterbiego
R R R R

Al 0 / 1/10 |—| 2/25 |—| 8/125

Bl 1/2 |—»| 1/5 || 2/25 |—| 4/125

Podaj najbardziej prawdopodobng sekwencje uzytych monet:‘ B ‘ A ‘ A ‘ A ‘

Pytania (2 pkt)
Jakie zagadnienie / zagadnienia warto byloby doda¢ do MBI

Ile godzin poswiecites na MBI (sumarycznie wyktady, ¢wiczenia, praca wlasna)

Twoim zdaniem, jakie moga by¢ korzysci ze stosowania metod przedstawionych na MBI

Notatki lub uwagi do R. Nowaka:
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Zadanie 5 (3 pkt)

Ponizej podano fragment sekwencji referencyjne;j.

>chr3:101-121
ATGCTGTCCGAGTACTAACCC

Zakladamy, ze ramka odczytu zaczyna sie od pierwszego nukleotydu podanej sekwencji referencyjnej (po-
zycja 101). W badanej probee zidentyfikowano nastepujace trzy warianty jednogenowe (SNV):

1. chr3:106_G>A (wariant homozygotyczny),

2. chr3:108_C>G (wariant heterozygotyczny),

3. chr3:115_C>G (wariant heterozygotyczny).
Polecenia:

e Skonstruuj wycinek pliku SAM (podajac wylacznie kolumny POS i SEQ), sktadajacy sie z doktadnie
4 odczytow o dlugosci 10 nukleotydow kazdy. Wygenerowane przez Ciebie odczyty musza spetniaé
tacznie nastepujace warunki:

— zapewniaé glebokosé pokrycia (depth of coverage) rowna doktadnie 4x dla kazdej z pozycji, w
ktorej wystepuje mutacja (pozycje: 106, 108, 115);

— odzwierciedla¢ podang zygotycznosé. Dla heterozygot zal6z idealny stosunek alleli zmutowanego
do referencyjnego, réwny 1:1.

e Dla kazdego z trzech zidentyfikowanych wariantow:

— Podaj kodon referencyjny oraz kodon zmieniony.

Okresdl efekt wariantu na biatko (np. zmiana synonimiczna, missense, nonsense/stop-gain, fra-
meshift).

Przyktadowy fragment pliku SAM (jeden odczyt):
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Notatki lub uwagi do Tomasza Gambina:
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Zadanie 6 (3 pkt)

Oblicz ile przestrzeni dyskowej nalezy przygotowaé na skompresowany plik z odczytami DNA w formacie
FASTQ, wspotczynnik kompresji to 3. Parametry sekwencjonowania:

e sekwencjonowanie Whole Genome Sequencing

e dlugos¢ genomu referencyjnego: 1 Gbp

e Srednie pokrycie okien sekwencjonowania odczytami: 30x
e dlugosé odczytu: 150 bp

W szacowaniu pomin znaki nowych linii, przyjmij ze kazdy identyfikator sekwencji to 1005.

Notatki lub uwagi do W. Kusmirka:



