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Jakaitiené, Systematic review of
functional pathways and methods
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gruodzio mén.

Planas Jvykdyta Buklé Publikacijos tipas
Straipsnis Ramuné Vaisnoré, Gabija Mazur, | Publikuota WoS, be cituojamumo rodiklio
recenzuojamame Violeta Mikstiené, Audroné 2022 m.

Jelena Rascon, Ramune Vaisnore,
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Goda Vaitkeviciene, Pediatric
Hematopoietic Stem Cell
Transplantation: Challenges in
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WoS, Impact Factor 5.609 (2021),
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Ramuné VaisSnoré, Audroné Jakaitiene, Violeta Mikstiené, Gabija Mozur, ,,Functional pathways analysis for
COVID-19 modeling: exploring Lithuanian data“, 8th Nordic-Baltic Biometrics Virtual Conference, 2021 m.

10-15, Ryga
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Challenges in Small European Countries, Transplantation
and Cellular Therapy, 2023, ISSN 2666-6367,
https://doi.org/10.1016/j.jtct.2023.01.006.
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Moksliniy tyrimy ir disertacijos rengimo etapal

Darbo pavadinimas

Atlikimo terminai

Pastabos

AKADEMINES ATOSTOGOS (2021-10-15 —
2022-01-31)

2.2. Teorinis tyrimas:

1. Matematinio modelio sudarymas.

2. Algoritmy konstravimas ir tobulinimas.

2.3. Empirinis tyrimas:

1. Sialomy algoritmy pritaikymas naujos

Kkartos sekoskaitos duomenims.

2. Siilomy algoritmy tobulinimas,

atsizvelgiant j gautus rezultatus.

2022 m. vasario mén. — 2022 m. spalio mén.

2022 m. spalio mén. — 2022 m. gruodZio

mén.

2023 m. sausio mén. — 2023 m. geguZzés

mén.

Apzvelgti naujos kartos
sekoskaitos duomeny apdorojimo
metodai, sukurta schema.
[Sanalizuoti ligy prognozavimo
algoritmai, naudojantys naujos

kartos sekoskaitos duomenis.

Pradéta kurti sistema
onkohematologinémis ligomis
serganciy pacienty genetiniy
varianty identifikavimui bei
anotavimui.

Papildyta literataros analizé
apie germinaciniy varianty
identifikavimo ir anotavimo

sistemas, ju palyginima.

Vilnius
University
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TyrImO Objekta| University
*+ Naujos kartos sekoskaitos genominiai duomenys;

“ Svarbiy genetiniy pokyCiy identifikavimo = sistema, leidzianti
prognozuoti/patvirtinti onkohematologines ligas.

Tyrimo tikslas:

» Sukurti onkohematologinémis ligomis sergandiy pacienty genetiniy
pokyCiy identifikavimui pritaikytg sistemg panaudojant naujos kartos
sekoskaitos duomenis.



Vilnius
University

Tyrimo uzdaviniai

> Atlikti panasiy jau egzistuojanciy algoritmy bei sistemy analize;

> Atlikti  bioinformatikos duomeny baziy panaudojimo ir pritaikymo su
onkohematologinémis ligomis susijusiy genetiniy varianty anotavimui analize;

> Apjungti bioinformatikos algoritmus ir duomeny baziy informacijg j vientisg
genetiniy varianty identifikavimo ir anotavimo sistema;

> Testuoti sistemos veikimg jvertinant jrankiy tikslumg naudojant
onkohematologinémis ligomis serganCiy pacienty naujos kartos sekoskaitos
tyrimy duomenis;

> Palyginti sukurtos sistemos veikimg su jau egzistuojancCiomis sistemomis;
> Tobulinti sukurtg sistemg atsizvelgiant | testavimo rezultatus;
> Validuoti sukurtg sistemg su naujais naujos kartos sekoskaitos duomenimis.
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Per metus gauti moksliniai rezultatai (I)

1. I8spausdintas COVID-19 funkciniy keliy bei modeliavimo metody apzvalginis
straipsnis ,Functional pathways analysis for COVID-19 outcome modelling®,
Baltic J. Modern Computing, Vol.10 (2022), No. 4, 574-610.

2. Pakeistas disertacijos tikslas, iS dalies tyrimo objektas, uzdaviniai bei siekiami
rezultatai. Patikslinta disertacijos tema.

3. Susipazinta su onkohematologiniy ligy tematika, prisidéta prie straipsnio
rengimo — Pediatric Hematopoietic Stem Cell Transplantation: Challenges in
Small European Countries (2023), hitp://dx.doi.org/10.1016/].jtct.2023.01.006.
Atlikta statistiné analizé, pacienty iSgyvenamumo analizé bei kurtos
vizualizacijas keliems konferenciniams praneSimams.

4. Papildyta literatlros analizé apie germinaciniy varianty identifikavimo ir
anotavimo sistemas, jy palyginima.


http://dx.doi.org/10.1016/j.jtct.2023.01.006

Per metus gauti
mokslinial
rezultatai (Il)

5. Pradéta kurti
onkohematologinemis
ligomis serganciy pacienty
genetiniy pozymlq
identifikavimo 1r anotavimo
sistema.

Irankiai: Docker, BWA-MEM?2,

DeepVariant, ExpansionHunter, Glnexus,

EnsemblVEP, VCFanno, SAMtools,
BCFtools, FastQC, MultiQC, QualiMap,
GEMINI, db2snp

Bioinformatikos duomeny bazés: gnomAD,
ExAc, COSMIC, CADD, 1000G, Clinvar,

dbSNP, dbNSFP, OMIM, PanelApp

Kokybés kontrolé

FASTQ
failai

FastQC -
v
Prilygiavimas prie referentinio
genomo
BWA-MEM2
BAM
BAM failo apdorojimas failas
samtools markdup, calmd,

QualiMap -

v
VNP ir inserciju/deleciju
identifikavimas

DeepVariant, ExpansionHunter

VCF
failas

]

ALT aleliy normalizavimas
bcitools norm
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Interpretavimas
Filtravimas
Atliktosf ana_liz_es RRHES Anotuoto TXT failo generavimas
vessmmnns GEMINI, slite, db2sn
MultiQC it P
VCF
failas
Varianty anotavimas
EnsembIVEP vcfanno
VEP, Refseq, gnomAD genomas,
SpliceAl, LOFTEE, gnomAD egzomas,
GERP. CADD. dbSNP, clinvar,
REVEL, doNSFP OMIM, lokalios
populiacijos dazniai
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Kito pusmedio darbo planas Jniversity
Darbo pavadinimas Atlikimo terminai Egzaminai Dalyvavimas Publikacijos
2|2.3. Empirinis tyrimas: _ SaulEre [y _
Didziyjy duomeny Dalyvavimas ESHG ir Publikacija
analitika, 7 kreditai (2024 | CEUB indeksuojamame
2. Sitilomy algoritmy 2023 m. sausio mén. — 2023 m. sausis arba anks¢iau) | organizuojamuose zurnale (Informatica

tobulinimas, atsiZvelgiant j gautus

rezultatus.

2.4. Gauty duomeny analizé.
apibendrinimas, iSvady parengimas:

1.  Algoritmy tikslumo jvertinimas,
palyginimas su kity autoriy
metodais, atrinktais remiantis
i1Sanalizuota moksline literatara.

2. Gauty rezultaty apibendrinimas.

3. ISvady parengimas.

m. geguzés mén.

2023 m. birzelio mén. —

2024 m. sausio meén.

savaités trukmés
kursuose apie kliniking
genomikg ir naujos
kartos sekoskaitos
duomeny analizg -
Clinical Genomics and
NGS, 2023 m. geguzeés
6-12

ar panasiame)

Dalyvavimas EMBL-
EBI organizuojamoje
Bioinformatikos
mokslingje stovykloje,
2023 m. birzelio 13-17
d.
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Ar turite klausimy?

Kontaktai: ramune.vaisnore@mif.stud.vu.lt



