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Sinava baslamadan 6nce Ad&Soyad ve Ogrenci numarasi alanlarini doldurunuz.
Sinav Oncesinde ve siiresince sinav gézetmenlerinin tim uyarilarina uymaniz gerekmektedir.
Sinav 6ncesinde cep telefonlarinizi KAPATINIZ!

Sorulari yanitlamak icin sadece sinav kagidinizla beraber verilen kagitlari kullanmaniz
gerekmektedir. Yanitlariniz agik ve okunakli olmahdir.

Sinav boyunca masanizin Uzerinde bulunabilecek malzemeler sadece sinav kagidiniz, kalem ve
silgidir.
Sinav siresince herhangi bir nedenle birbirinizle konusmak ve malzeme (silgi, kalem, kagit vb.)

alisverisi yasaktir.

Bu kurallarin herhangi birine uymamak kopya ¢cekmeye yonelik bir hareket olarak degerlendirilir
ve ilgili makamlara bildirilir.




Sorular
1) [25p] TAGACT ve ACATG sekanslarini kiresel hizalama (global alignment) yontemi ile eglestirmek
istiyoruz. Buna gore asagidaki skor matrisini;
a) Her hiicreye, o hiicreye gelene kadarki skoru yazarak doldurunuz.
b) Her hicreye hangi yonden gelindigini gdsteren yon oklarini giziniz.

Hizalama isleminde asagidaki 6diil/ceza puanlarini kullaniniz.
Eslesme (match): +1  Eslesmeme (mismatch): -1 Bosluk (indel): -0,5
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Her hicre, skor ve kendisini gdsteren oklarla beraber 0,5 puandir



c) Gerekli bogluklari (-) ekleyerek sekanslarin birbirleriyle nasil eslestiklerini asagiya yaziniz [4p].
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2) [15p] Asagidaki sorulari cevaplayiniz.

a) n parametresi deneme sayisini, p parametresi de basari olasihdini géstermek tUzere Binom
dagihminin olasilik fonksiyonunu yaziniz [5p].

Bunu, kitabimizdaki Denklem 2.17°de gérmustik.

P(N = j) = (?)pj(l )i =0,1,2,....n. (2.17)

b) Binom olasilik fonksiyonundan faydalanarak Poisson dagiliminin olasilik fonksiyonunun nasil
turetilecegdini adim adim gdsteriniz [10p].

Bunu, kitabimizin 74. sayfasinda grmistii.
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n, toplam deneme sayisini gostermekte olup j ile kiyaslandiginda ¢ok blyuk bir sayidir. Bu nedenle,

nn—1)n-=2)--(n—j7+1)~n’

kabull yapilabilir. Ayni zamanda p sayisinin da kiguk bir sayi oldugunu kabul edecek olursak
(1—p) =1

olur. p'nin neden kiglk bir sayi olacagini su 6érnege bakarak anlayabiliriz:



Ornek: n = 10° bp uzunluklu bir sekansta j = 30 tane AACTGA gérme olasili§imiz nedir?

Bu soruda, herhangi bir pozisyondaki bazlarin gorilme olasiliklarinin esit ve 0,25 oldugunu kabul
edersek p = P(AACTGA) = 0,255 = 0,00024 ¢ikar.

Bu noktada birisi “madem p 0’a yakin bir sayi, neden (1-p)" ifadesine de 1 deyip gegmiyoruz?” diyebilir.
Unutmayin, j sayisi (1-p)i ifadesini 0’a indiremeyecek kadar kiigiik bir sayi. O nedenle bu ifadeyi kabaca
1 olarak kabul ettik. Ancak, j'nin aksine n blyulk bir sayl oldugu icin (1-p)" ifadesinin degeri 1
kalamayabilir. 0'a yaklasacaktir ama tam 0 olma garantisi de yoktur (Bu noktada p’nin degeri dnemli).

Ornegi bir kenara birakip ¢éziime devam edelim. A = np — p = A/ n gibi bir kabulde bulunarak,
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ifadesi yazilabilir.

Asagidaki ifadenin dogrulugunu derste MATLAB Uzerinden test etmistik.

lim (1 — J:)n —ec 7

Bu ifadeyi yukaridaki denklemde yerine koydugumuzda Poisson dagihminin olasilik fonksiyonu
kargsimiza gikar.
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3) [20p] 1000bp uzunlugundaki tek iplikgik (single strand) bir DNA dizilimi Uzerinden (bu dizilime X
sekansi diyelim), hesaplanan dimer (2-tuple) frekanslari asagidaki matriste gériimektedir.

i+1
X; A C G T

0,0791 | 0,0711 | 0,0641 | 0,0651

0,0671 | 0,0611 | 0,0571 | 0,0721

0,0711 | 0,0631 | 0,0480 | 0,0430
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0,0631 | 0,0621 | 0,0551 | 0,0581

Buna gore,
a) P(A), P(C), P(G) ve P(T) marjinal olasiliklarini hesaplayiniz [4p].

Kitabimizin 53. sayfasindaki Denklem 2.26'dan da gorulebilece@i tUzere bir grup bileske olasihigin
toplami bize marjinal olasiligi verir. Bu matriste gorilen olasiliklar da bileske olasiliklardir.

P(X)=j)=> P(Xg=1iX;=j)
eX

Yani, Xi+1 pozisyonunda sdzgelimi C bazini gérme ihtimali (P(C)), P(Xi = A , X1 = C) +
PXi=C, Xi1=C)+PXi=G, Xisn=C) + PXi=T, Xiss=C) = P(AC) + P(CC) + P(GC) + P(TC)
toplamina esittir. Bu da, soruda verilen matrisin sttun toplamiyla elde edilebilir. Buna gore,

P(A) = 0,0791 + 0,0671 + 0,0711 + 0,0631 = 0,2804
P(C) =0,0711 + 0,0611 + 0,0631 + 0,0621 = 0,2574
P(G) = 0,0641 + 0,0571 + 0,0480 + 0,0551 = 0,2243
P(T) =0,0651 + 0,0721 + 0,0430 + 0,0581 = 0,2383



b) Dimer frekanslarini ve a sikkinda buldugunuz marjinal olasiliklari kullanarak 1. seviyeden bir Markov
zincirinin tahmini gecis matrisini (estimated transition matrix) olugturunuz [16p].

Markov zinciri, 4. sorudaki Bayes Teoremi ile dogrudan iliskili olup tahmini gegis matrisindeki her bir
hlcrenin de@eri su sekilde hesaplanir. Burada a ve b herhangi iki bazdir.

P(X;=a,Xi11 = D)

Pap = PXjy1 =b | X;=a) = P, = a)

Bu hesaba dair bir drnek kitabimizin 54. sayfasinda verilmigstir.

Bu durumda olasi tim a-b giftleri icin ETM’nin hiicreleri su tablodaki gibi hesaplanabilir:

a b islem Sonug
A A | P(AA/P(A) 0,0791/0,2804=0,2821
A C | P(AC)P(A) 0,0711/0,2804=0,2536
A G | P(AG)/P(A) 0,0641/0,2804=0,2286
A T | P(AT)P(A) 0,0651/0,2804=0,2322
C A | P(CA)JP(C) 0,0671/0,2574=0,2607
C C P(CC)/P(C) 0,0611/0,2574=0,2374
C G | P(CG)P(C) 0,0571/0,2574=0,2218
C T | P(CT)P(C) 0,0721/0,2574=0,2801
G A | P(GA)/P(G) 0,0711/0,2243=0,3170
G C | P(GC)P(G) 0,0631/0,2243=0,2813
G G P(GG)/P(G) 0,0480/0,2243=0,2140
G T P(GT)/P(G) 0,0430/0,2243=0,1917
T A | P(TA/P(T) 0,0631/0,2383=0,2648
T C | P(TC)YP(T) 0,0621/0,2383=0,2606
T G P(TG)/P(T) 0,0551/0,2383=0,2312
T T | PAT)PT) 0,0581/0,2383=0,2438

Xi+1

Xi A G T

A 0,2821 | 0,2536 | 0,2286 | 0,2322

C 0,2607 | 0,2374 | 0,2218 | 0,2801

G 0,3170 | 0,2813 | 0,2140 | 0,1917

T 0,2648 | 0,2606 | 0,2312 | 0,2438




4) [15p] Olasilik teorisindeki simetri ve zincir 6zelliklerini kullanarak Bayes Teoreminin nasil turetildigini
adim adim gosteriniz. Prior (6nsel olasilik), posterior (sonsal olasilik), likelihood (olabilirlik) ve evidence
(delil) kavramlarini denklem Gzerinde gosteriniz.
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5) [10p] 6 yUzu olan hilesiz bir zarin,
a) Beklentisinin (expectation) nasil hesaplandigini gosteriniz [5p].
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b) 10 atis sonucunda sirasiyla 3, 6, 6, 1, 4, 5, 2, 1, 5, 2 yuzlerinin geldigini kabul edelim. Bu atiglarin
varyansini hesaplayiniz [5p].

3+46+6+1+4+5+2+1+5+2

XOTt = 10 3’5

N
1
Varyoaris = mZ(Xi — Xore)?
i=1

9
x{(3=3,5)2+ (6—35)2+(6—35)2+ (1 —35)%+ (4—3,5)% + (5 — 3,5)2
+(2-352+(1-35)2+(5—35)?2+ (2 —3,5)2} = 3,8333



veya

N

1
Varigaris = NZ(XL' — Xore)?

i=1

10
x{(3-3572+(6-352%?+(6-35)2+(1-35)2+4—-352%+(5-3,5)2
+(2-35)2+1-352+(5-3,52%+(2—-3,5)?} =345

6) [15p] Asagidaki kavramlari kisaca agiklayiniz (her biri 3 puan).
Sozligumuzdeki tanimlariyla beraber asagida verilmistir.

-Transkripsiyon: DNA’deki gen bdlgelerinden mRNA (Messenger RNA) Uretim iglemi.

-Gonozom: Esey (cinsiyet) kromozomlarina verilen addir. X ve Y seklinde iki tlrG vardir.
Erkekler icin XY, Kadinlar igin XX c¢ifti s6z konusudur.

-Filogenetik agag: Canli turlerinin genetik akrabaliklarini gésteren bir sema.

-Haplotip: Alellerin beraber olusturdugu bir tiptir. Ornegin; yesil gézIi, kisa boylu ve diyabet
hastasi bir bireyin ¢cocuklarinda ve torunlarinda da bu 6zelliklerin beraber gdzlemlendigini
dusltnecek olursak bu durumda g6z rengi, boy ve diyabetle ilgili 6zellikleri belirleyen genlerin
alt soya beraber transfer edildigi ve bu gen alellerinin bir arada bir haplotip olusturdugu
soylenebilir. Haplotipler, sadece birlikte hareket eden genlerle degil, birlikte transfer edilen
varyasyonlarla da (SNP’ler) olusabilir.

-Histon: Kromozomun iskeletidir. Kromozom igerisindeki DNA, histona tutunmus vaziyetteki
“oktomer” adli 8'li protein yapisina sarilidir.



