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INTRODUÇÃO

O QUE SÃO HAPLÓTIPOS?

A combinação de alelos em loci adjacentes, que fazem parte do
mesmo cromossomo e são transmitidos de forma conjunta, ele pode
ser formado por um ou vários alelos, ou até mesmo pelo
cromossomo inteiro.
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• Haplótipos:

- LD       identificação efeito aditivo maior;

- Várias mutações      região cromossômica      pequenos efeitos

- Número de blocos e alelos Demanda 
computacional

GWAS

Acurácia de 
predição genômica
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• Uso de informações de haplótipos:

- Seleção Genômica

- Associação Genômica

- Maiores acurácias de predição;

- Variações em características 
economicamente importantes;

- Efeitos dos haplótipos sobre o 
fenótipo;

- Predição dos valores genéticos
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• Métodos de análises/reconstrução dos haplótipos:

- LD;
- Tamanho fixo (Mb);
- Número fixo de SNPs.
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• Etapas para análise utilizando blocos de haplótipos:

- Imputação dos missing;
- Phasing (“faseamento”);
- Reconstrução dos blocos de haplótipos;
- Construção da matriz de pseudoSNPs.
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• Imputação dos missing genotypes:

- FImpute;
- BEAGLE.

• Phasing (“Faseamento”):

- FImpute;
- BEAGLE;
- PLINK.
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• Reconstrução dos blocos de haplótipos:

- HaploView.

• Construção da matriz de pseudoSNPs:

- Unix;
- R software.
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• Arquivo genótipos:

- Controle de qualidade (BLUPf90 family):

☒ SNPs posição genômica desconhecida;
☒ marcadores monomórficos;
☒ SNPs que não estão em Equilíbrio de Hardy-Weinberg, com 

probabilidade muito baixa (p-valor < 10-6);
☒ MAF (frequência de alelos menores) < 0,05;
☒ taxa de atribuição dos genótipos (Call Freq) < 90%;
☒ excesso de genótipos heterozigotos (Het Excess).
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• FImpute (missing genotypes and phasing):

- Input Genotype File Example:  

ANIMAL CHIP GENÓTIPO
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- Mapa File Example:

SNP_ID CHR Posição
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- Parameters card:

title="Imputacao";
genotype_file="Gclean3";
snp_info_file="mapa.txt";
output_folder="outputimp4";
parentage_test /find_identical;
exclude_snp="exclude";
save_hap_lib;
njob=5;
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- Genotypes_imp example: 

Haplotypes codes:

If i=0: s1: 1 s2: 1 (A1A1)
If i=2: s1: 2 s2: 2 (A2A2)
If i=3: s1: 1 s2: 2 (A1A2)
If i=4: s1: 2 s2: 1 (A2A1)
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- File example: 

Animal
Strand 1
Strand 2

- File input example for HaploView:
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• HaploView:

- Método Intervalo de Confiança baseado no LD (Gabriel et al., 
2002):

§ intervalo de confiança ≥ 95%;
§ 0,98 ≤ D’ > 0,7;
§ “strong LD”;
§ blocos não sobrepostos. 
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- Haplotype output file example:
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- File with the alleles of the 2 strands of each haplotype, in which the
lines are the 2 strands of each animal (1 and 2 - animal 1; 3 and 4 -
animal 2; ...) and the columns are the haplotype blocks.
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- File of the incidence matrix, where the lines is the identification of
the animal and the columns is the haplotype block and the allele
type.
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CONSIDERAÇŌES FINAIS

- Escolher a melhor metodologia para os seus dados;
- Definir os parâmetros de controle de qualidade dos dados e 

análise;
- Definir a metodologia de associação e seleção genômica;
- Análise funcional.
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OBRIGADA PELA ATENÇÃO!!!

DÚVIDAS?

bifeitosa@hotmail.com


