Metody Bioinformatyki, czes¢ informatyczna, 19 czerwca 2020 czas: 50 min

Zadanie 1 (8 pkt)

Ponizej przedstawiono macierz dla algorytmu, ktoéry dostarcza uliniowienia globalnego
(algorytm Needlemana-Wunscha) dwoch sekwencji. Macierz podobienistwa pokazano
obok. Stosujemy liniowa kare za przerwe, v(n) =nxd,d = —4.
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Pytania:

e algorytm uruchomiono dla sekwencji AABAA i ABAB
e rozwigzan optymalnych jest 2 (na rysunku brakuje jednej strzalki)

e rozwigzania optymalne to:

AABAA AABAA
-ABAB A-BAB

Zadanie 2 (8 pkt)

Dla zestawu odczytow zbudowano graf de Brujna 5 rzedu pokazany na rysunku (nie jest to multi-graf, ani

A-graf, nie ma wag w krawedziach).
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Pytania:

e czy istnieje rozwigzanie (Sciezka Eulera)? tak

e czy istneje rozwiazanie ($ciezka Eulera)? nie

jezeli tak, to podaj sekwencje odpowiadajaca jednemu z rozwiazan: -

jezeli tak, podaj sekwencje odpowiadajaca jednemu z rozwiagzan: AAAABAABAB

zbuduj graf dr Bruijna 4 rzedu (bez wag w krawedziach). Ile ten graf ma wierzchotkow: 5

Zadanie 5 (8 pkt)

Czasteczka jest biopolimerem i moze by¢ reprezentowana przez napis nad alfabetem { A, B }. Obserwujemy
oddzialywanie poszczegélnych symboli z nasza sonda i oznaczamy je jako '+’ lub ’-’. Chcemy opisaé
nasza czasteczke oraz oddzialywanie za pomoca ukrytego modelu Markowa. Stanem bedzie symbol, wiec
Q = {A, B}, obserwacja oddzialtywanie, wiec V = {+, —}. Dla czasteczki AAAAAAAAAA obserwujemy

oddzialywanie +—++++————, dla czasteczki BB BB obserwujemy +—-++. Nasze sekwencje zaczynaja
sie od z takim samym prawdopodobienistwem od A i od B, wiec P4 = %, P = % Znamy macierz przejscé:
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Pytania:

e podaj macierz emisji: | A
B

I~ ool -
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e podaj najbardziej prawdopodobna sekwencje czasteczki dla oddzialywania + + + BBB

Zadanie 4 (8 pkt)

Opracowano test binarny X, dla ktérego krzywa ROC jest pokazana na rysunku. Test zwraca wynik 'tak’
lub 'nie’. Uzywamy testu, gdzie obiekty maja w 50% stan ’tak’ i w 50% stan ’nie’.
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Pytania:
e czy test moze zwracaé¢ zawsze wynik 'nie’ 7 tak
e jaka jest wtedy czulosé? O

e jaka jest czulosé dla swoistosci 0.4 7 0.8

Jaki bedzie btad przy czutosci 0.27 0.6

Jaki bedzie btad przy czutosci 0.87 0.4

Zadanie 5 (8 pkt)

Mamy dane pokazane ponizej i zakladamy pierwsza ramke odczytu (pierwszy kodon odpowiada pierw-
szemu aminokwasowi).

a) fragment sekwencji kodujacej genu CLP1 w genomie referencyjnym:

>hg38_dna range=chr11:57659477-57659493 5’pad=0 3’pad=0 strand=+
ATGGGAGAAGAGGCT

b) sekwencje pacjenta:

> patientl
ATGGGAGTAGAGGCC

Tablica kodowania aminokwasow:



Second base

UUUT_Phenyl- ucu UAU T . uGu tel U

B vuct aanine Fluce e o unc]_ LD uec]_cyse'"e Cp

UUAT | ccine T UCA S UAA Stopcodon | UGA Stop codon [

UuG. | UCG_ UAG  Stop codon | UGG Tryptophan G

CUuUT CCUT] CAU T i CGUT U

— Histidine -

C Guc —Leucine 1. CCC — Proline GAC: GG — Arginine c
o [l cuA CCA P |CAAT quparing | COA R W=
j: CUG. cCG_| cac C “tam'"b CGG_ ey 2
B AUUT I |AcuT AAU 7 AGU ] 8
= | ; L Qo 7]
- B AUC |-Isoleucine |ACC | AAC [Asparagine | pop [~Serine S RCg 3

— Threonine N Cc

I8 AUA ACA " AAA AGA A

ethionine | AcG _ AAG — Lysine AGG — Arginine

AUG tart codon i K = R K

GUU GCU" GAUT_Aspartic | GGU] U

Guc | . . Gee |, GACI acid ) |GGC |_gueine C

G GuA [~Valine V GCa [~Alanine GAAT Chitivie | OGA yci c B

GUG GCG_ A |GAGS acid [ |GGG a

Polecenia:

e Dokonaj translacji sekwencji referencyjnej DNA na sekwencje aminokwasow
MGEEA

e Dokonaj translacji sekwencji DNA pacjenta na sekwencje aminokwasow
MGVEA

e Znajdz warianty SNV na poziomie sekwencji DNA i zapisz je w formacie:
- CHR:POS_REF>ALT, np: chr11:57659477_A>T

chr11:57659484 A>T
chr11:57659491 T>C

o Okresl efekt kazdego wariantu jak bedzie on miat dla sekwencji biatkowej, nadajac im jedna z 4
etykiet: 'missense’; ’'synonymous’, 'stopgain’, ’stoploss’

chr11:57659484 - zmiana typu missense
chr11:57659491 - zmiana typu synounymous




