Bayesova analyza

Bayesova analyza je metoda stanoveni relativni pravdépodobnosti dvou nebo vice alternativnich moznosti,
zalozend na Bayesoveé teorému pravdépodobnosti. V genetickém poradenstvi ji Ize uplatnit pfi stanovovani rizika v
roding, kde je genotyp nékterych relevantnich pribuznych probanda nezndmy (nelze ho jednoduse diagnostikovat),
a nemdzeme u nich proto jasné stanovit prenasecstvi.

Vyuziti

Vyuziti Bayesovy analyzy v genetickém poradenstvi Ize ilustrovat na
prikladu rodiny s vyskytem hemofilie A, jejiz rodokmen je zobrazen. Pro
stanoveni pravdépodobnosti prenasedstvi u llI-5 je relevantni informaci,
zda lI-2 je nebo neni prenaseckou. Tento Udaj ze zjisténych informaci
nelze stanovit, ale intuice napovida, ze pokud ma IlI-5 Ctyri zdravé bratry,
pravdépodobnost, Ze jejich matka je pfenaseckou, to patrné snizuje. Udaje I
podobného charakteru ndm pomahd zohlednit pravé Bayesova analyza,

bere totiZ v Gvahu urcité dllezité fenotypové informace.

Postup vypoctu .

Vypocitdme zvlast pravdépodobnost 11-2 pro obé hypotézy (varianty),
tedy "lI-2 je prenasecka" a "lI-2 neni prenasecka", v prehledné tabulce o
dvou sloupcich. U obou hypotéz déle stanovime postupné hodnoty
nasledujicich pravdépodobnosti:

Z (dajl zjisténych od probandky (llI-5,
oznacena Sipkou) nevyplyva, jestli II-2 je
nebo neni prenaseckou. Pro stanoveni rizika,
ze je probandka prenaseckou, je vSak tento
Udaj zasadni.

Apriorni pravdépodobnost je vychozi pravdépodobnost kazdé
hypotézy, Ze je spravna, aniz bychom védéli cokoliv dalsiho o rodokmenu
dané rodiny, nez, co z néj zfejmé vyplyva.

Jaka je pravdépodobnost, zZe II-2 je/neni prenaseckou? Il-

2 je dcerou prenasecky, proto P(neprenasecka) = %, 1/2

P(prenasecka) = %. 2 =116 >
Podminéna pravdépodobnost je v kazdém sloupci, pod 1{21;312,’15 =1/22 Hf;;l =1/2
hypotézou pro tento sloupec, Ze udalosti, o nichz vite, ze se 1a2+12 =¥V | 1mpx 12 =1V
uZz staly (tj. skuteCnosti, ktere jste o rodokmenu zjistili), se Bayesova analyza aplikovand na vypocet pravdépodobnosti
mohly odehrat za pFedpokladu, ze hYDOtéza na zacatku prenasecstvi u relevantniho pribuzného nezndmého

sloupce je spravna. genotypu
Jakd je pravdépodobnost, ze II-2 ma Ctyri zdravé syny pro
obé hypotézy? Pravdépodobnost, Ze se prenasecce narodi zdravy syn je ¥, ctyri zdravi synové (¥)%.
Pravdépodobnost, Ze se ,neprenasecce” narodi zdravy syn je 1, Ctyri zdravi synové 4 x 1.
Celkova pravdépodobnost je produktem apriorni a podminéné pravdépodobnosti.
Vypocitame ji vyndsobenim apriorni a podminéné pravdépodobnosti, viz prislusnou buriku v tabulce.

Aposteriorni pravdépodobnost stavi obé celkové pravdépodobnosti proti sobé.

Je pomérem celkové pravdépodobnosti hypotézy k souctu obou celkovych pravdépodobnosti nasich hypotéz. Z
toho také vyplyvd, Ze teprve hodnoty aposteriorni pravdépodobnosti davaji dohromady 1.

Nyni jiz dokdzeme jednodusSe vypocitat riziko pro probandku:

= riziko prenasedstvi u lI-2: 1/17
= riziko prenasecstvi u probandky (IlI-5): Y2 x 1/17 = 1/34

Shrnuti

Za vyuziti fenotypovych informaci z rodokmenu jsme dokdazali stanovit konkrétni hodnotu pravdépodobnosti, ze
matka probandky je prenaseckou hemofilie A, a tak kvantifikovat, co se zdalo byt intuitivné pravdépodobné
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