
 
 

ІСТОРІЯ БІОЛОГІЇ, ПИТАННЯ ВИКЛАДАННЯ ГЕНЕТИКИ,  
СЕЛЕКЦІЇ ТА ЕВОЛЮЦІЙНОЇ ТЕОРІЇ 

316  ISSN 2415-3826 (Online), ISSN 2219-3782 (Print). Фактори експериментальної еволюції організмів 2020. Том 26 

УДК 575:519.23+378.046-021.64 https://doi.org/10.7124/FEEO.v26.1286 

АТРАМЕНТОВА Л. А.
©
 

Харьковский национальный университет имени В.Н. Каразина, 

Украина, 61022, г. Харьков, пл. Свободы, 4, e-mail: lubov.atramentova@gmail.com, (095) 662-67-36 

 

БАЙЕСОВСКАЯ СТАТИСТИКА В ГЕНЕТИКЕ ЧЕЛОВЕКА 

 

                                                                                                                                                                  
© АТРАМЕНТОВА Л. А. 

Применение метода Байеса в генетиче-

ском консультировании позволяет уточнить ве-

роятность заболевания у потомства, что в ряде 

случаев из-за рассчитанного крайне низкого 

риска может избавить от дополнительных лабо-

раторно-диагностических исследований. Статья 

посвящена применению метода Байеса в гене-

тике человека. Вводятся понятия априорной, 

условной, совместной и апостериорной вероят-

ности. В качестве примера рассмотрена родо-

словная с моногенным рецессивным Х-сце-

пленным признаком. Приводится алгоритм рас-

чета вероятности того, что консультирующийся 

является носителем патологического гена. 

Сравнивается результат прогноза, выполненный 

классическим методом и с помощью метода 

Байеса. Приводится пример, как на основе эпи-

демиологических и генетических данных рас-

считать скорость мутирования гена. Рассмот-

ренная тема может быть принята во внимание 

при изложении курсов генетики человека и ме-

дицинской генетики в классических 

и медицинских университетах, а приведенная 

задача служит примером для составления зада-

ний для студентов с родословными различной 

конфигурации и другими признаками.  

Ключевые слова: метод Байеса, априорная 

вероятность, апостериорная вероятность,  пре-

подавание генетики, медико-генетическое кон-

сультирование. 

 

Томас Байес (1702–1761 гг.) – английский 

математик и священник. Он создал теорию, ко-

торую все активнее используют современные 

биологи для анализа данных [1, 2]. В основе 

теоремы Байеса – одной из основных теорем 

элементарной теории вероятностей – лежит 

идея об уточнении вероятности события с уче-

том дополнительной информации. По формуле 

Байеса можно более точно рассчитать вероят-

ность, взяв в расчет как ранее известные факты, 

так и данные новых наблюдений. Идея, выра-

женная уравнением Байеса, формулируется так: 

 

 

выяснить  вероятность события А, если оно свя-

зано с событием В, у которого есть собственная 

вероятность. Вероятность исходного события 

(А) в байесовской статистике называется апри-

орной. Вероятность нового события (В), связан-

ного с исходным событием (А), обозначается 

как условная. Используя исходную и дополни-

тельную информацию, рассчитывают апосте-

риорную, то есть окончательную, вероятность, 

которая в свою очередь может стать априорной 

для решения следующей задачи. Запись P(A|B) 

означает вероятность события А при наступле-

нии события В. P(A|B) – это апостериорная ве-

роятность, расчет которой составляет суть байе-

совского анализа: вычислить  вероятность со-

бытия А при условии наступления события 

В [1]. 

Рассмотрим, как работает метод Байеса в 

генетике [3].  

Пример. В роду у Дианы, ожидающей ре-

бенка, был случай гемофилии (рис.), и она хочет 

знать риск гемофилии для своего будущего сы-

на.  

Решение. 

Исходная информация: гемофилия – сце-

пленный с Х хромосомой рецессивный признак. 

Болезнь вызвана аллельным вариантом h гена H, 

локализованного в Х хромосоме. У женщин две 

Х хромосомы, и они имеют две дозы этого гена 

(генотип НH). Мужчины обладают одной Х 

хромосомой, следовательно, имеют только одну 

дозу этого гена (генотип Н-). Аллельный вари-

ант h очень редок, поэтому больные гемофили-

ей женщины (генотип hh) практически не встре-

чаются, а гетерозиготные носительницы гена 

гемофилии Нh здоровы. Согласно закономерно-

сти наследования, вероятность рождения боль-

ного гемофилией сына (генотип h-) у таких 

женщин равна 0,5. Решение задачи сводится к 

выяснению вероятности того, что Диана являет-
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ся носительницей гена гемофилии, то есть имеет 

генотип Нh.  

Вот классическое решение задачи. Фено-

тип Бориса (рис.) однозначно указывает на его 

генотип h-. Ген h Борис мог получить только с 

Х хромосомой матери, так как от отца мальчики 

получают Y хромосому, в которой такого локу-

са нет. Из этого следует, что мать Бориса Анна 

является гетерозиготной носительницей гена 

гемофилии (Нh). Ее дочь Вера унаследует ген h 

с вероятностью 1/2, внучка Галина – с вероятно-

стью 1/4, правнучка Диана – с вероятностью 1/8. 

Отсюда риск гемофилии для будущего сына 

Дианы составляет 1/16 (6,25 %).  

 

 
Рис. Родословная со случаем гемофилии. 

 

С помощью байесовского метода задача 

решается иначе. Для этого используется допол-

нительная информация [4] (в качестве примера 

приведены ориентировочные числа):  

 на 100 000 мужчин приходится 10 

больных гемофилией;  

 примерно в 20 % случаев мать мальчи-

ка, больного гемофилией, не является носитель-

ницей этого рецессивного гена.  

Информация «10 больных на 100 000 

мужчин» дает возможность рассчитать частоту 

аллеля гемофилии в популяции. У мужчин час-

тота аллеля, сцепленного с Х хромосомой, сов-

падает с частотой фенотипа, поэтому рh=0,0001. 

Вероятность того, что потомок унаследует от 

матери любую из двух ее Х хромосом, равняет-

ся 1/2. Следовательно, только половина носи-

тельниц гена гемофилии передали потомкам 

хромосомы с аллелем h. Значит, среди 100 000 

женщин, родивших 99990 здоровых и 10 боль-

ных сыновей, предположительно 20 были гете-

розиготными носительницами  гена h. Это соот-

ветствует частоте аллеля  h, равной рh=0,0001; 

она такая, же, как и в мужской части населения, 

что свойственно равновесной панмиктичной 

популяции.  

Информация о том, что у 20 % больных 

мальчиков матери не имели в генотипе гена h, 

означает, что не десять, а только восемь из этих 

женщин были гетерозиготными. Всего же таких 

гетерозиготных женщин было в два раза боль-

ше, поскольку половина из них передали сы-

новьям хромосому с нормальным геном. Отсю-

да следует, что в женской части населения 0,016 

% женщин являются носительницами гена ге-

мофилии. Значит, вероятность иметь генотип 

Нh составляет 0,00016. Это является априорной 

вероятностью для Анны быть носительницей 

гена h, соответственно, вероятность не быть но-

сительницей 0,99984. 

Информация о рождении больных маль-

чиков (h-) от женщин не носительниц (НН) дает 

возможность рассчитать частоту мутирования  

Н → h. У 99984 женщин с генотипом НН роди-

лось два больных гемофилией сына, получив-

ших ген h как новую мутацию. Число 0,00002 

(2/99984) является частотой мутирования и ве-

роятностью для генетически здоровой женщины 

родить сына с гемофилией. Соответственно, с 

вероятностью 0,99998 (1 – 0,00002) у женщины 

с генотипом  НН родится здоровый сын, два 

здоровых сына – с вероятностью 0,999982 и т. д. 

Все сказанное означает, что Анна априор-

но (до рождения у нее сыновей) с вероятностью 

0,00016 является носительницей гена гемофи-

лии (Нh) и с вероятностью 0,99984 не носитель-

ницей (НН) (табл. 1). Для нее имеется условие: 

один больной сын. Если генотип Анны Нh, то 

вероятность рождения одного больного сына 

равняется 1/2, если ее генотип НН, то вероят-

ность, что у нее произойдет мутация, которую 

унаследует сын, составляет 0,00002. В случае, 

если бы у нее было два больных сына, то веро-

ятность такого события равнялась бы 0,000022 , 

если три – 0,000023. 

Расчеты, приведенные в табл. 1, показали, 

что Анна является гетерозиготной носительни-

цей гена гемофилии с вероятностью  80 %. Ве-

роятность для ее дочери Веры унаследовать 

этот ген составляет 1/2, следовательно, априор-

но она носительница гена гемофилии 

с вероятностью 40 %. Используем эту вероят-

ность как априорную для Веры и рассчитаем 
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окончательную вероятность, что она гетерози-

готна. Учтем, что у нее двое здоровых сыновей. 

Вероятность рождения у гетерозиготной жен-

щины двух здоровых сыновей равняется 1/4 

(1/2)
2
. Если Вера нормальная гомозигота, то ро-

ждение у нее двух здоровых сыновей практиче-

ски равняется единице (табл. 2). 

Вера гетерозиготна с вероятностью 14 %, 

значит, априорная вероятность для ее дочери 

Галины иметь ген гемофилии составляет 7 %. У 

Галины нет сыновей, поэтому дополнительной 

информации для нее не имеется.  

Вероятность, что дочь Галины унаследует 

ген гемофилии, составляет 1/2, поэтому  Диана 

априорно гетерозиготна с вероятностью  3,5 %.  

При вычислении окончательной вероятности, 

что Диана носительница, учтем, что у нее есть 

здоровый сын (табл. 3). Расчеты дают оценку в 

1,8 %, а это означает, что риск гемофилии для 

следующего сына меньше 1 %, а это примерно в 

семь раз меньше, чем риск, рассчитанный клас-

сическим способом.  

 

Таблица 1. Расчет вероятности носительства для Анны 

Вероятность 
Анна 

Нh НН 

Априорная 0,00016 0,99984 

Условная 0,5 0,00002 

Совместная  0,00008 0,00002 

Сумма  0,0001 

Апостериорная 0,8 0,2 
Примечания: Нh и НН – возможные генотипы Анны. Априорная вероятность – частота генотипа в женском населе-

нии. Условная вероятность – рождение одного больного сына. Совместная вероятность – произведение априорной и услов-

ной вероятностей. Сумма – сложение альтернативных совместных вероятностей. Апостериорная вероятность – доля от 

суммы совместных вероятностей.  

 

Таблица 2. Расчет вероятности носительства для Веры 

Вероятность 
Вера 

Нh НН 

Априорная 0,4 0,6 

Условная (1/2)2 = 0,25 0,999982 

Совместная  0,1 0,6 

Сумма  0,7 

Апостериорная 0,14 0,86 
Примечания: Нh и НН – возможные генотипы Веры. Априорная вероятность носительства – половина вероятности 

для Анны. Условная вероятность – рождение двух здоровых сыновей. Совместная вероятность – произведение априорной и 

условной вероятностей. Сумма – сложение альтернативных совместных вероятностей. Апостериорная вероятность – доля от 

суммы совместных вероятностей.  

 

Таблица 3. Расчет вероятности носительства для Дианы 

Вероятность 
Диана 

Нh НН 

Априорная 0,035 0,965 

Условная 0,5 0,99998 

Совместная  0,018 0,965 

Сумма  0,983 

Апостериорная 0,018 0,982 
Примечания: Нh и НН – возможные генотипы Дианы. Априорная вероятность носительства – половина вероятности 

ее матери Галины. Условная вероятность – рождение одного здорового сына. Совместная вероятность – произведение апри-

орной и условной вероятностей. Сумма – сложение альтернативных совместных вероятностей. Апостериорная вероятность 

– доля от суммы совместных вероятностей.  
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Как видим, применение метода Байеса в 

генетическом консультировании позволяет 

уточнить вероятность моногенного заболевания 

у потомства, что в ряде случаев из-за крайне 

низкого риска может избавить от дополнитель-

ных лабораторно-диагностических исследова-

ний.  

Рассмотренная тема может быть принята 

во внимание при изложении курсов генетики 

человека и медицинской генетики 

в классических и медицинских университетах, а 

приведенная задача служит примером для со-

ставления задач с родословными различной 

конфигурации и другими Х-сцепленными при-

знаками.  
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BAYESIAN STATISTICS IN HUMAN GENETICS 

Using of the Bayes’ method in genetic counseling allows clarifying of the probability of a disease in the offspring, 

which in some cases can save probands from additional laboratory diagnostic tests due to the extremely low risk which 

can be calculated. The article is devoted to the usage of the Bayes’ method in human genetics. The concepts of a priori, 

conditional, total and posterior probabilities are introduced. As an example, a pedigree with a monogenic recessive X-

linked trait is considered. An algorithm for calculating of the probability that a patient is a carrier of a pathological gene 

is presented. The prediction of results made with help of using the classical method of calculations and the Bayesian 

method are compared. An example for calculation of the gene mutation rate based on epidemiological and genetic data 

is given. The discussed topic can be taken into account for presenting of courses in human genetics and medical genet-

ics at classical and medical universities, and the given problem can serve as an example for drawing up of tasks for stu-

dents with pedigrees of various configurations and other attributes. 

Keywords: Bayesian method, a priori probability, posterior probability, teaching of genetics, genetic counseling.  
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БАЙЄСІВСЬКА СТАТИСТИКА В ГЕНЕТИЦІ ЛЮДИНИ 

Застосування методу Байєса в генетичному консультуванні дозволяє уточнити ймовірність захворювання у на-

щадків, що в багатьох випадках розрахунок вкрай низького ризику може позбавити пробанда від додаткових 

лабораторно-діагностичних досліджень. Стаття присвячена застосуванню методу Байєса в генетиці людини. 

Вводяться поняття апріорної, умовної, спільної та апостеріорної ймовірності. Як приклад розглянуто родовід з 

моногенною рецесивною Х-зчепленою ознакою. Наводиться алгоритм розрахунку ймовірності того, що той, 

хто консультується, є носієм патологічного гена. Порівнюється результат прогнозу, виконаної за допомогою 

класичного методу і методу Байєса. Наводиться приклад того, як на основі епідеміологічних і генетичних даних 

розрахувати швидкість мутування гена. Розглянута тема може бути взята до уваги під час викладання курсів 

генетики людини та медичної генетики в класичних і медичних університетах, а наведена задача може бути 

прикладом для складання завдань для студентів із родоводами різної конфігурації та іншими ознаками. 

Ключові слова: метод Байєса, апріорна ймовірність, апостеріорна ймовірність, викладання генетики, медико-

генетичне консультування. 
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