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La question de Génetique

- Augmenter la couverture des puces de
génotypage...
= Puce ~ de 300k a 5M SNPs (0.1 - 1Go)
= Génome ~ 11 M SNPs (10 Go)

- ...En estimant la distribution de probabilité des
SNPs non-obervés.



La Question de Statistique

- Estimer la distribution a posteriori des

génotypes en utilisant un modele de Markov
Cacheé (ang. HMM)

- Méthodes de type EM, MCEM et MCMC

» Un grand nombre d’itérations (idéallement)
= Une itération coute assez cher



Un petit dessin...

Overview of Imputation using IMPUTE
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This captures the uncertainty in the
prediction.




Le projet 1000 Genomes

« Début: Janvier 2008

» Objectif: Etablir un catalogue détaillé de la
variation génétique chez ’'Homme

» Méthode: Séquencage du Génome de 1000
individus de différents groupes ethniques.

- En 2010: 396 caucasiens génotypés/> 11 M de
SNPs



La solution en pratique...

= Pre-phasing: synchronisation des données avec le
panel de référence (traitement par chromosome
~50h en moyenne/ 8 Go de rame par job)

s Imputation: Par chromosome (~24h en moyenne)

= Genome-Wide Assocation (5h pour par job/env 66
jobs)



Pieges a eviter
et autres difficultés

« Evaluation efficace de la mémoire vive utilisée
par les programmes

- Attention a la limitation de temps pour chaque
job



Mercl de votre attention
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