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Identificação simultânea de biomarcadores em
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Resumo

Em estudos genéticos de associação é comum pesquisar a informação con-

tida em grandes bases genéticas de dados com o objectivo de identificar um

pequeno conjunto de marcadores relacionados com alguma doença ou uma

caracteŕıstica genética de interesse. A disponibilidade de bases de dados con-

tendo dezenas ou centenas de milhar de pequenas variações genéticas conheci-

das como ”Single Nucleotide Polymorphisms”(SNPs) tem permitido encontrar

algumas dezenas de SNPs associados, ou casualmente ligados, a condições

clinicas de risco tais como anomalias card́ıacas, diabetes, ou vários tipos de

cancro [4].

Em termos estat́ısticos, o problema central dos estudos de associação genética

pode ser formalizado como um problema de selecção de variáveis (SNPs) em

modelos de previsão para uma condição clinica de interesse. Este problema

tem no entanto caracteŕıstica especificas, nomeadamente devido ao elevado

numero de variáveis potencialmente preditivas, que é tipicamente muito su-

perior ao numero de observações dispońıveis.

Devido às dificuldades computacionais envolvidas, muitas das metodologias

inicialmente tentadas nestes problemas recorrem a técnicas univariadas, tais

como o estabelecimento de rankings baseados em correlações marginais [2].

Essas abordagens revelam-se incapazes de identificar combinações de SNPs

que só actuam quando agrupadas em conjunto, e mais recentemente várias

técnicas multivariadas (ver, por exemplo, [1][3][5][6][7]) tem vindo a ser pro-

postas e aplicadas com sucesso.
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Nesta comunicação far-se-á uma revisão de propostas recentes para o pro-

blema da identificação simultânea de biomarcadores em estudos genéticos de

associação, discutindo-se as vantagens e limitações das principais abordagens

propostas, e identificando-se alguns dos desafios em aberto nesta área.
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