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Statistika a STR profilovani

STR lokus

Mam typicky multialelicky autozomalni STR lokus , A"

* znamo je celkem 9 alel (1-9)

* kazda z téchto alel ma néjakou frekvenci ve studované populaci

2 3 4 5 6 7 8

0,08 0,11 0,24 0,09 0,21 0,15 0,09

Jak ale vlastné zjistim frekvenci alel v populaci?

= musim udelat populacni studii




Populacni studie

,yvezmi reprezentativni vzorek dostatecne velky, aby tva data byla
relevantni, a genotypuj ho.”

Co to je ,REPREZENTATIVNI VZOREK (VYBER)“?
-> jen sladké mameni... nikdy nemame plné reprezentativni vzorek
dané populace, muzeme se mu jen blizit

Jaké budou hlavni pozadavky na reprezentativnost?

Lze dosahnout 100% presnosti?




Populacni studie

kazdou osobu z vybéru genotypuji — tzn. stanovim sestavu jejich alel
stanovim cetnost vyskytu kazdé alely

* POZOR! - heterozygot 2/3 — zapocitavam 1x alelu 2 a 1x alelu 3
homozygot 3/3 — zapocitavam 2x alelu 3

pak stanovim frekvence jednotlivych alel — pro alelu X plati:

P(X) = n(X)/N
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Populacni studie

...tolik stanoveni frekvence alel. Toto mohu udélat u jakéhokoli
polymorfismu, mohu to udélat u libovolného genetického
markeru, biochemického markeru, morfologického markeru, mohu
to udélat i pro polymorfismus barvy auta atd.

Ale to je jen zacatek!
Uz zname frekvence, ale ted musime ovérit, jak se alely chovaji,
abychom mohli dale hodnotit

Co je Svatym Gralem populacni genetiky?

HW - equilibrium




HW - equilibrium

Co jsou zakladni predpoklady HWE?

* nekonecna velikost populace
*zadné mutace
* zadna selekce
* nahodny pohlavni vyber




HW - equilibrium

NEKONECNA VELIKOST POPULACE

Nekonecnost populace je nezbytnym predpokladem, ktery eliminuje
nahodné zmény frekvenci alel

Jak takovym nahodnym zménam rikame?

geneticky drift

Kazda populace je konecna = je tvorena konecnym poctem jedincu,
nicméné ma-li alespon rozumnou velikost, je vliv driftu
zanedbatelny a HWE poskytuje dobré odhady




Geneticky drift

Proces, kdy dochazi k nahodnym zménam (posunu =
driftu) ve frekvencich alel v dané populaci.

N3 JEN®

V konecné velkych populacich mtize geneticky drift
vést k tzv. fixaci jedné z variantnich alel (jeji frekvence

dosahne 100 %), popt. jeji eliminaci (frekvence
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HW - equilibrium

NEEXISTENCE MUTACI

Neexistence mutaci je dalsim nezbytnym predpokladem, ktery
eliminuje nahodné zmeény frekvenci alel

Mohou existovat polymorfni STR lokusy, které nemutuji a nikdy
nemutovaly?

Opét plati, ze dochazi-li k mutacim pouze v rozumné mire, je jejich vliv
zanedbatelny a HWE poskytuje dobré odhady




HW - equilibrium

NULOVY SELEKCNI TLAK

Neexistence selekce je nezbytnym predpokladem, ktery eliminuje
nenahodné zmény frekvenci alel

Jednotlivé alely samy o sobé nesméji prinaset néjakou selekcni vyhodu
respektive nevyhodu

Existuji STR lokusy, které selekcni (ne)vyhodu prinaseji?

Pokud samy alely nejsou predmeétem selekce, nesmi se timto
predmétem selekce stat ani neprimo — nesmi existovat genova vazba
mezi danym STR lokusem a néjakym funkcnim genem, ktery je
selektovan

Jak nazyvame tuto , neprimou selekci”?
geneticky draft = selekce na pozadi




Geneticky draft

>

> = snizeni
genetické variability v okoli vyhodné mutace
> zvysSuje miru vazebné nerovnovahy v populaci



Selekce na pozadi

snizeni frekvence alel diky genetické vazbé s
nevyhodnou mutaci

Takeé vede ke snizeni genetické variability v
populaci, neni vsak tak vyrazné, jako u selek¢niho
vymeteni.



HW - equilibrium

Multialelicky autozomalni STR lokus - nékolik jednoduchych uloh:

1. kolik % je v populaci osob s genotypem 9/9 ?
2. kolik % osob ma alespon jednu alelu 4 ?
3. kolik % osob ma praveé jednu alelu 8 ?
4. kolik % spermii v celé populaci nese alelu 7 ?




HW - equilibrium

1. kolik % je v populaci osob s genotypem 9/9 ?

P=0,01x0,01=0,0001

0,01%




HW - equilibrium

2. kolik % osob ma alespon jednu alelu 4 ?

P= (p4x p4)+2(p4 X 1'p4)
P= 2p4 - (p4x p4)
p=1-(1-p,)

P=0,4224 42,24%




HW - equilibrium

3. kolik % osob ma prave jednu alelu 8 ?

P=2 X(l-pg)ng = 2(p8'p82)
P=0,1638

16,38%




HW - equilibrium

4. kolik % spermii v celé populaci nese alelu 7 ?

2

3

4

5
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7

0,11

0,24

0,09

0,15

P=p,=0,15

15%




HW - equilibrium

OVERENI
mam lokus A s alelami 1 (p1=0,1), 2 (p2=0,3) a 3 (p3=0,6)

genotyp 1/1 2/2 3/3 1/2 1/3 2/3

Ocekavana cetnost 0,01 0,09 0,36 0,06 0,12 0,36

Pozorovana ¢etnost 0,02 0,06 0,39 0,06 0,13 0,34

rozdil 0,01 0,03 0,03 0 0,01 0,02

musim posoudit, zda tyto rozdily mezi ocekdvanym a pozorovanym mohou byt pouze
dilem nahody, ¢i zda jsou signifikantni a ukazuji, Ze HWE neplati

jak? - Y2



HW - equilibrium

Dusledky pro forenzni vypocty

pokud zjistim, ze pro lokus HWE neplati, nemohu po¢itat
frekvence jednotlivych genotypu prostou kombinatorikou;
mohu
a) uzivat vyrazné komplikovanéjsi vypocty s koeficienty
b) vylougdit lokus z testovani

pokud zjistim, ze pro lokus HWE plati, pracuiji pri
hodnoceni dukazu s frekvencemi tak, jak je poéita HWE




Pro¢ pouzivat statistiku ve forenzni
genetice ?

Ve forenzni genetice nestaci pouhé konstatovani shody
¢i neshody DNA profild.

Potfebujeme zjistit, jak silnym diikazem jsou nami
zjisténé vysledky (shoda v 6 lokusech x 24 lokusti)
Proto pouzivame statistiku, abychom zjistili, jaka je
pravdépodobnost, zZe vysledky svédci pro jednu z
hypotéz pouze shodou nahod.



Zakladni zakony
pravdépodobnosti

Pr(A) - pravdépodobnost jevu A

Pr(A|E) - pravdépodobnost, Ze tvrzeni A je pravdivé,
za predpokladu, Ze zname E (dtikaz - z angl. evidence)

Obecné je Pr (Tvrzeni|Informace)



[T Ma znaky, které jsou unikatni pro individualni osobu
[T Tyto znaky se neméni v Case

[T Znaky jsou jednoznacné urcitelné na rtznych mistech rtiznymi
experty

[T UmozZnuje potvrdit pritomnost osoby na misté ¢inu; vyskytuje
se vzdy, kdyz hypotéza plati, a zaroveni se nevyskytuje nikdy jindy
[T Ma jednoduché a levné zjisténi hodnoty znaku

[T Znak je pritomen, i kdyZ hypotéza neni pravdiva (falesna
pozitivita testu)
[T Znak neni pfitomen, i kdyZ je hypotéza pravdiva (falesna
negativita testu)

Vewv/

pravdiva

Halina 2012



Interferencni logiky

I neni doménou vyhrazenou pro znalce, mohou a méli by ji
pouzivat vSichni ti¢astnici soudniho rizeni

™ znalec nemtze vyvodit zavér (napt. krevni skvrnu zanechala
urcita osoba, dité bylo zneuzito) na zdkladé jediného diikazu

I~ védecky dtikaz by mél byt zkombinovan s dalsimi diikazy k
pripadu. Nejlepsim zptisobem, jak to provést, je pouziti
vérohodnostniho poméru, ktery mtze byt zkombinovan s
dalsimi dtkazy prostym vynasobenim

r diikaz ma vahu jen v takovém kontextu, kdy pomaha rozlisit
mezi hypotézami.

I~ problémy s védeckymi dikazy vznikaji ¢astéji pti intepretaci nez
z experimentalnich chyb



Bayesovska inference

-usuzovani postaveno na baysevoském teorému

- Uprava pravdépodobnostnich
ocCekavani
ve svétle novych informaci

- postaveni si dvou hypotéz Hia H>

- Hn - pravdépodobnost dikazu,
- resp. jak bylo pravdépodobné,
kdyz uvidim dtikaz, kdyz plati ta ¢i

ta hypotéza
- T. Bayes (1702 - 1761)-
anglicky duchovni



