CONGRESSO

SOCIEDADE PORTUGUESA
DE ESTATISTICA

PROGRAMA E LIVRO DE RESUMOS

Edigoes SPE



Ficha Técnica:

Programa e Livro de Resumos

Isabel Pereira, Adelaide Freitas, Claudia Neves, Eugénio Rocha,
Manuel Scotto, Maria Eduarda Silva, Nélia Silva

Editora: Sociedade Portuguesa de Estatistica
Capa: Carina Sousa

Impressao: Instituto Nacional de Estatistica
Tiragem: 200 exemplares

ISBN: 978-972-8890-31-5

Depésito Legal: 366448/13



52

Identificagao simultanea de biomarcadores em
estudos genéticos de associagao: Desafios esta-

tisticos e computacionais

(Comunicagao)
Pedro DUARTE SILVA — Faculdade de Economia e Gestio e CEGE
Universidade Catdlica Portuguesa/Porto

psilva@porto.ucp.pt

Resumo

Em estudos genéticos de associacdo é comum pesquisar a informagao con-
tida em grandes bases genéticas de dados com o objectivo de identificar um
pequeno conjunto de marcadores relacionados com alguma doenga ou uma
caracteristica genética de interesse. A disponibilidade de bases de dados con-
tendo dezenas ou centenas de milhar de pequenas variagoes genéticas conheci-
das como "Single Nucleotide Polymorphisms”(SNPs) tem permitido encontrar
algumas dezenas de SNPs associados, ou casualmente ligados, a condigoes
clinicas de risco tais como anomalias cardiacas, diabetes, ou varios tipos de

cancro [4].

Em termos estatisticos, o problema central dos estudos de associacao genética
pode ser formalizado como um problema de selecgao de varidveis (SNPs) em
modelos de previsao para uma condigao clinica de interesse. Este problema
tem no entanto caracteristica especificas, nomeadamente devido ao elevado
numero de varidveis potencialmente preditivas, que é tipicamente muito su-

perior ao numero de observagoes disponiveis.

Devido as dificuldades computacionais envolvidas, muitas das metodologias
inicialmente tentadas nestes problemas recorrem a técnicas univariadas, tais
como o estabelecimento de rankings baseados em correlacoes marginais [2].
Essas abordagens revelam-se incapazes de identificar combinacoes de SNPs
que s6 actuam quando agrupadas em conjunto, e mais recentemente varias
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 comunicacao far-se-4 uma revisdo de propostas recentes para o pro-
blema da identificacao simultanea de biomarcadores em estudos genéticos de
associagao, discutindo-se as vantagens e limitagoes das principais abordagens
propostas, e identificando-se alguns dos desafios em aberto nesta area.
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