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• 2.8	  Million	  SNPs	  
• 371	  Thousand	  SNPs	  (13%)	  are	  novel	  



Copy	  number	  variaKon	  

• 752	  copy	  number	  variaKons	  
• 16	  Mb	  total	  
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Sequence	  APOA2	  in	  72	  people	  
Look	  at	  paSerns	  of	  polymorphisms	  



Find	  polymorphisms	  at	  these	  posiKons.	  
Reference	  sequence	  is	  listed.	  



Sequence	  of	  the	  first	  chromosome.	  	  	  
Circle	  is	  same	  as	  reference.	  



Sequence	  of	  the	  second	  chromosome.	  
Same	  as	  the	  first	  except	  at	  posiKon	  2671.	  





Calculate	  D’	  and	  r2	  for	  2818	  and	  3027	  



2818	  
C	  

2818	  
T	  

3027	  
T	  

X11	   X21	   #	  3027	  T	  
alleles	  

3027	  
C	  

X12	   x22	   #3027	  C	  
alleles	  

#	  2818	  C	  
Allele	  

#	  2818	  T	  	  
allele	  

Fill	  out	  this	  table.	  	  	  
X11	  is	  number	  of	  Kmes	  that	  haplotype	  is	  seen.	  	  	  



2818	  
C	  

2818	  
T	  

3027	  
T	  

X11	   X21	   #	  3027	  T	  
alleles	  

3027	  
C	  

X12	   x22	   #3027	  C	  
alleles	  

#	  2818	  C	  
Allele	  

#	  2818	  T	  	  
allele	  

Fill	  out	  this	  table.	  	  	  
Convert	  all	  numbers	  to	  frequencies.	  



2818	  
C	  

2818	  
T	  

3027	  
T	  

X11	   X21	   #	  3027	  T	  
alleles	  

3027	  
C	  

X12	   x22	   #3027	  C	  
alleles	  

#	  2818	  C	  
Allele	  

#	  2818	  T	  	  
allele	  

Calculate	  D	  and	  D’	  

D	  =	  x11	  –	  p1q1	  
Dmax	  is	  given	  by	  the	  smaller	  of	  p1q2	  and	  p2q1	  	  
D’	  =	  D/Dmax	  



2818	  
C	  

2818	  
T	  

3027	  
T	  

X11	   X21	   #	  3027	  T	  
alleles	  

3027	  
C	  

X12	   x22	   #3027	  C	  
alleles	  

#	  2818	  C	  
Allele	  

#	  2818	  T	  	  
allele	  

Calculate	  r2	  

r2	  =	  D2/p1p2q1q2	  	  


