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Useful for...

• Visualizing LD and “haplotype blocks”

• Haplotype population frequency estimation

• Other possible uses:

– Simple association tests

– Tag SNP selection

– Visualizing GWAS results from PLINK
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“Linkage” format data
• Pedigree Name:   A unique alphanumeric identifier for this 

individual's family. Unrelated individuals should not share a 
pedigree name.

• Individual ID:   An alphanumeric identifier for this individual. 
Should be unique within his family (see above).

• Father's ID:   Identifier corresponding to father's individual ID or 
"0" if unknown father. Note that if a father ID is specified, the 
father must also appear in the file.

• Mother's ID:   Identifier corresponding to mother's individual ID 
or "0" if unknown mother Note that if a mother ID is specified, 
the mother must also appear in the file.

• Sex:   Individual's gender (1=MALE, 2=FEMALE).

• Affection status: Affection status to be used for association tests 
(0=UNKNOWN, 1=UNAFFECTED,2=AFFECTED).

• Marker genotypes 
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• Individual 12 from pedigree 3

• Father is individual 8 and mother is individual 9

• Male

• Affected

• Genotype A C for first marker

• Genotype  G G for second marker

• Missing genotype for third marker
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Rows:  individuals of Ashkenazi Jewish ancestry
Columns:  after “intro” columns, alleles for some 
SNPS in a stretch of chromosome12 (in this file, 
1=reference allele and 2 = alternative allele)
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Each marker is represented by two columns (one for each 
allele, separated by a space) .  Standard coding is either 
ACGT or 1-4 where: 1=A, 2=C, 3=G, T=4. 

A “0” in any of the marker genotype position indicates missing 
data.
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Names and locations 
of the SNPs 
represented in the 
data file
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Our data 
are in 

“Linkage 
Format”

Other 
formats can 
be used
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Another Example

• Data on Chinese‐Americans

• CHNdemo.lped

• CHNmarkerinfo.txt

• Lots of LD
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• Contrast with the same region in a sample of 
African‐American

• AFAdemo.lped

• AFAmarkerinfo.txt

• Lots less LD
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Regional Association Plots
Web based tools available at

www.broadinstitute.org/mpg/snap/ldplot.php

Software Demo
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Input Data
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Required Columns

• SNP – must follow a standard nomenclature 
unless POSITION also specified

• PValue
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Optional Columns

• POSITION – the coordinate of the SNP on the 
chromosome 

– If not supplied, then Hapmap position will be 
used.  If not in Hapmap, then SNP won’t be 
plotted

– ALL SNPs must be on the same chromosome 
within 1Mb
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Optional Columns

• RSquared – measure of LD between this SNP 
and target SNP

– If not supplied, it is estimated from Hapmap data.  
If one or both SNPs in not in Hapmap, then LD 
assumed to be 0

• SnpType – “typed” or “imputed”
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Other Inputs

• The “target” SNP is the focus of the plot.  The 
r2 values are computed from this SNP to all 
other SNPs.  If not specified, then software 
defaults to use the SNP with the smallest 
pvalue.

• Population panel.  Used, for example, to 
estimate r2 values if not input by user.
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Input file example: AFAdata4RegionalAssocPlot1.txt



HaploView and LocusZoom

23

24



HaploView and LocusZoom

Regional Association Plots
LocusZoom

http://csg.sph.umich.edu/locuszoom/

Software Demo
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Input file example: AFAdata4RegionalAssocPlot1.csv
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