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Sumario: Neste trabalho abordamos o problema de detecdo de distribui¢des atipicas no
contexto das distancias entre palavras gendmicas, seguindo uma abordagem funcional,
tendo em conta ndo apenas a existéncia de outliers de magnitude, mas também a
possivel existéncia de outliers de forma. Aplica-se um procedimento baseado na medida
directional outlyingness, que permite detetar outliers de magnitude e outliers de forma.
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O DNA pode ser descrito por uma longa sequéncia de A, C, G e T’s. Apesar de utilizar
um alfabeto de apenas 4 letras, é nesse texto que se encontra codificada a informacao
necessaria a vida dos organismos. A detecdo de palavras gendémicas atipicas, ou outliers, é
um assunto de muito interesse no estudo do DNA. Neste trabalho utilizamos as distancias
entre palavras como descritor da distribuicao de uma palavra ao longo do genoma.

A distancia entre-palavras é definida como a diferenca entre a ultima letra de duas
ocorréncias sucessivas da mesma palavra. Por exemplo, na sequéncia ACTCGACAC as
distancias entre os AC sdo 5 e 2. Olhando para um conjunto de distribuicoes de distancias
como um conjunto funcional, podemos utilizar medidas e técnicas de analise de dados
funcionais, para a detecao de outliers. Neste contexto, uma funcao outlier ndo é apenas
aquela que contém valores atipicamente baixos ou elevados (outliers de magnitude), mas
também aquela que apresente um padrao diferente do da maioria (outliers de forma).

Recentemente, Rousseeuw et. al. (2016) propuseram uma nova abordagem, baseada
na medida directional outlyingness (DO), que atribui um valor robusto de atipicidade a
cada ponto do dominio de uma fungdo. Baseados na medida de outlyingness de Stahel-
Donoho (Stahel, 1981; Donoho, 1982) definem a medida DO de um ponto y, em relacdo a
uma amostra univariada Y = {y,, -, y,n}, como
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onde S, e §;, sdo estimadores de escala robustos para os subconjuntos de pontos acima e
abaixo da mediana, respetivamente. Considere-se agora uma funcao f, um conjunto de
fungées F = {fj, ..., fin}, todas de dominio univariado, e {t;, ..., t7} um conjunto discreto do
dominio onde o valor das fungdes é observado. Para cada ponto t; pode calcular-se o DO
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de f(t;) com respeito ao conjunto de valores tomados pelas outras funcdes nesse mesmo
ponto. Os valores de DO obtidos para cada funcdo podem ser reduzidos a um par
ordenado, por via de uma medida de localizacao, fDO, (uma média ponderada dos valores
DO) e uma medida de variabilidade, vDO. Representando os pares ordenados (fDO, vDO)
num grafico de dispersiao obtém-se o functional outlyingness map (FOM), uma ferramenta
grafica que permite identificar possiveis candidatos a outliers.

Neste trabalho segue-se essa abordagem na detecao de palavras outliers no genoma
humano. A cada conjunto funcional, F, formado pelas 4k distribuicoes de distancias entre
palavras associadas as palavras de tamanho k, aplica-se o procedimento baseado na
medida DO e na representacdo grafica FOM (k = 1,...,5). Numa primeira abordagem
considera-se que as distancias contribuem todas com o mesmo peso na defini¢ao do fDO
(distribuicao uniforme).

0O FOM associado ao conjunto de distribuicdes F, evidencia a distribuicdo de
distancias entre-CG como outlier, pois esta apresenta valores elevados de fDO e de vDO. De
facto, a distribuicao de distancias entre-CG distingue-se das restantes por ser mais
“achatada”. A medida que o valor de k aumenta, mais inesperado é o padrio de algumas
curvas, apresentando um ou mais picos que podem ocorrer tanto em distancias curtas
como em distancias mais longas. No caso de k =5, o FOM resultante aponta 17 casos
como outliers. O método permite capturar distribuicées com um padrao que se diferencia
do padrao da maioria, assim como distribuicdes com picos em sub-intervalos onde as
outras distribuicdes ndo os apresentam. Sao efetuadas experiéncias utilizando diferentes
funcdo peso e os resultados sdo comparados.

Os resultados iniciais indicam que o procedimento baseado na medida DO é
promissor, colocando em evidéncia distribuicdes atipicas que eram mascaradas pelas
restantes curvas.
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