Poszukiwanie poliformizméw za pomoca sekwencera genomu

Streszczenie

Rozwdj nowego pokolenia sekwenceréw genomu daje nam szanse lepiej poznaé genom czlowieka
oraz innych gatunkéw. Wyznaczenie lokuséw, gdzie sa rézne warianty w danej populacji jest
waznym zagadnieniem. Praca ta rozwaza testy dla obecnoéci rzadkiego wariantu. Problem
polega na rozréznieniu miedzy odczytami rzadkiego wariantu a btednymi odczytami. Przedsta-
wiamy prosty test, ktéry wnioskuje, ze wariant jest obecny, gdy maksymalna liczba odczytéw tego
wariantu u jednego osobnika jest wieksza niz odpowiedni prég. Wartoéé tego progu zalezy od li-
czebnosci, parametréw sekwencera i przyjetego poziomu istotnosci. Drugi test jest oparty na ilora-
zie wiarogodnosci i bierze pod uwage liczbe odczytéw potencjalnego wariantu u kazdego osobnika.
Skoro powtarzamy ten test dla duzej liczby lokuséw, korzystamy z procedury Benjamini’ego-
Hochberga aby skontrolowa¢ FDR (intensywno$¢ falszywych odkry¢ - false discovery rate).

Symulacje pokazuja, ze testy te kontroluja FDR i maja wysoka moc. Natomiast, statystyka
testowa w drugim tescie nie ma tadnego rozkladu asymptotycznego, wiec korzystamy z podejscia
Bayesowskiego aby oszacowaé prawdopodobienistwo “a posteriori” tego, ze u danego lokusu sa
rézne warianty.



