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F1 SEGREGANTE

(P1) A1A2    x    A3A4 (P2)

(F1)  (1/4)A1A3: (1/4)A1A4: (1/4)A2A3:  (1/4)A2A4  
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TESTE DA SEGREGAÇÃO MENDELIANA

EXEMPLO

4 alelos A1A3 A1A4 A2A3 A2A4

Freq. esperada 1/4 1/4 1/4 1/4
n. esp. n/4 n/4 n/4 n/4
n. obs. n1 n2 n3 n4

Outros tipos de segregação são possíveis: 3:1, 1:2:1 e 1:1
Teste da segregação mendeliana: específico para cada
loco
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DIFERENÇAS

Número de alelos segregando para cada loco pode variar
(para diplóides, até 4 no máximo)
Fase de ligação entre os locos não é conhecida a priori
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PSEUDO-TESTCROSS
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PSEUDO-TESTCROSS

F1 segregantes com marcadores 1:1:
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Qual é a função de verossimilhança correta?
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PSEUDO-TESTCROSS

Configuração não-informativa:

AaBB      x       AABb           

                   (AB e aB)           (AB e Ab)

 (1/4) AB/AB:  (1/4) Ab/AB: (1/4) aB/AB: (1/4) ab/AB

Independente da distância entre os locos, as 4 classes
terão freqüência 1/4
Não é possível identificar os parentais e os recombinantes,
ou seja, não é possível estimar r

Solução (pseudo-testcross): Marcadores que segregam
1 : 1 são separados de acordo com o genitor em que
segregam
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Re: (1-r)/2 Ab/AB:  (r/2) AB/AB: (r/2) ab/AB: (1-r)/2 aB/AB

Um mapa para cada genitor é obtido
Os dados são analisados como em retrocruzamentos,
usando p. ex. o MAPMAKER/EXP
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PSEUDO-TESTCROSS

data type f2 backcross
14 6 0

*m1-1 AAHHAHHAHHHAAH

*m2-1 HHHAHAAHAAAHHA

*m3-1 AAAHAHHAHHHAAH

*m1-2 HHAAHAAHAAAHHA

*m2-2 AAAHAHHAHHHAAH

*m3-2 HHHAHAAHAAAHHA

r̂ m1-1 m2-1 m3-1 m1-2 m2-2 m3-2
m1-1 13/14 1/14 14/14 1/14 13/14
m2-1 14/14 1/14 14/14 0/14
m3-1 13/14 0/14 14/14
m1-2 13/14 1/14
m2-2 14/14
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MAPA

Quais os grupos formados?
grupo1: m1-1, m2-2, m3-1
grupo2: m1-2, m2-1, m3-2

r̂ m1-1 m2-2 m3-1
m1-1 1/14 1/14
m2-2 0/14

r̂ m1-2 m2-1 m3-2
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PONTOS PARA DISCUSSÃO

Quais os principais problemas dessa abordagem?
Como interpretar os mapas de cada genitor?
Como integrar os mapas dos dois genitores?
Como usar a informação de marcadores com outros tipos
de segregação?
Como mapear QTL’s nos mapas integrados?
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MALLIEPARD et al. 1997

ab× aa aa× ab ab× ab ab× cd a0× a0 ab× a0 a0× ab

ab× aa 1 * 2 3 4 5 6
aa× ab (1) (2) (3) (4) (6) (5)
ab× ab 7 8 9 10 (10)
ab× cd 11 12 13 (13)
a0× a0 14 15 (15)
ab× a0 16 17
a0× ab (16)

MLE’s e fórmulas do LOD Score para todos os casos
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Fases e frações de recombinação: aplicar todos os
estimadores (todas as fases) e deduzir a fase
“From a theoretical point of view it may be interesting to
develop a procedure for simultaneous estimation of
recombination frequencies and linkage phase
combinations over all linked markers”
Método implementado no JoinMap
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A1: Associação-Associação
A2: Associação-Repulsão
A3: Repulsão-Associação
A4: Repulsão-Repulsão
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WU et al. 2002

A1: Associação-Associação
A2: Associação-Repulsão
A3: Repulsão-Associação
A4: Repulsão-Repulsão
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As possíveis fases são estimadas com base na
probabilidade a posteriori, de acordo com o Teorema de
Bayes
Para w = 1, ..., 4, num dado intervalo entre marcadores:

P (Aw|M) =
P (Aw)P (M |Aw)

4∑
w=1

P (Aw)P (M |Aw)

=
P (M |Aw)

4∑
w=1

P (M |Aw)

M : Dados (marcadores)
P (Aw): probabilidade a priori da fase ser Aw

P (M |Aw): verossimilhança
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P (M |Aw) =
N∏

j=1

P (Mj |Aw) =
N∏

j=1

mT
i1jI

T
p1H

12
w Ip2mi2j

mikj : vetor indicador do genótipo
Ipk: matriz de incidência, relacionando genótipos aos
fenótipos
Hw: matriz de transição para um dado w
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MATRIZES DE TRANSIÇÃO
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IT
pA =


1 0 0 0
0 1 0 0
0 0 1 0
0 0 0 1


IT
pB1 =

 1 1 0 0
0 0 1 0
0 0 0 1


IT
pB2 =

 1 0 1 0
0 1 0 0
0 0 0 1


IT
pB3 =

 1 0 0 0
0 1 1 0
0 0 0 1


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IT
pC =

[
1 1 1 0
0 0 0 1

]
IT
pD1 =

[
1 1 0 0
0 0 1 1

]
IT
pD2 =

[
1 0 1 0
0 1 0 1

]
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ALGORITMO EM

Passo E: número esperado de recombinações

cw
i1i2j =

mT
i1j [I

T
p1(Dw ◦ Hw)Ip2]mi2j

mT
i1jI

T
p1HwIp2mi2j



Populações F1 Segregantes

ALGORITMO EM

Passo M: MLE’s de r

rw =
1

2N

N∑
j=1

p1∑
i1=1

p2∑
i2=1

cw
i1i2j

ufa...
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SOFTWARE ONEMAP

Markers cM Kosambi cM Haldane Linkage Phases
M7 Inf Inf non-significant
M18 5.686 6.008 repulsion/repulsion
M8 4.137 4.308 repulsion/repulsion
M13 9.886 10.857 coupling/coupling
M22
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MAPA GENÉTICO INTEGRADO - CANA-DE-AÇÚCAR
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CANA-DE-AÇÚCAR
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F1’S SEGREGANTES

JASHS
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