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Qué es?

La imputación es un método estadístico que sirve para lidiar con datos no disponibles a 

partir de la información de otros datos si disponibles. 

Algunas CuestionesQué es imputación y para que la necesitamos

Por qué la necesitamos en genética?

Genotipar un gran número de variantes no es habitualmente posible debido a 

cuestiones económicas. 

Permite recuperar algunas variantes genéticas con genotipos inciertos en algunos 

individuos, permitiendo un aumento del número de variantes y muestras disponibles.
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La imputación aprovecha un proceso biológico llamado “recombinación 

cromosómica” para calcular la probabilidad de que un individuo tenga un genotipo 

determinado.

Algunas DefinicionesEn qué se basa?
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Conceptos básicosProceso de la meiosis

Meiosis

www.ck12.org/flexr/chapter/2412/
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Recombinación

http://academic.pgcc.edu

Conceptos básicos
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“Recombination Hot Spots” Conceptos básicos
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Desequilibrio de ligamiento Conceptos básicos

Página 8 de 15



Conceptos básicosDesequilibrio de ligamiento
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IMPUTE
Marchini et al. Nat Genetics 2007

MACH
Li et al. Genetic Epidemiology 2010

BEAGLE
Browning and Browning. Hum Genet 2008

PLINK
Purcell et al. Am J Hum Genet 2007

Programas estadísticosSoftware para la imputación
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Marchini et al. Nat Genetics 2007

Programas estadísticosMétodos estadísticos para la imputación
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Extracted from Bryan Howie website

Conceptos básicosImputación de variantes genéticas
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Marchini et al. Nat Genetics 2007

Conceptos básicosImputación de variantes genéticas
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Una visión histórica

Human Genome Project

80’s 90’s 00’s 10’s

HapMap Project 1000 Genomes ProjectPCR

1 4x107

Candidate gene studies Hypothesis free GWAS Fine mapping

EcoRI

XbaI

PvuII

BamII

...
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Si queréis más información:

www.linkedin.com/in/carlalluis

clluis@imim.es | carla.lluis@gmail.com

Gracias por vuestra atención

Lluis-Ganella C[Author]
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Fi de la presentació

Fi de la presentació


